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ATAXIA: COTO JEST?

Europejska Sie¢ Referencyjna ds. Rzadkich Chordb Neurologicznych pragnie
wyrazi¢ wdziecznosc¢ za znaczacy wktad Ataxia UK w powstanie tej publikacji.

ogodlna ulotka na temat ataks;ji.

EUROPEAN REFERENCE NETWORKS
FOR RARE, LOW PREVALENCE AND COMPLEX DISEASES

Share. Care. Cure.
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ataksja: co to jest?

Istnieje wiele réznych rodzajow ataksji, ktore dotykajg ludzi w rézny sposéb.
Niniejsza broszura zawiera ogélne wprowadzenie do ataksji oraz informacje o tym, czego
mozna sie spodziewac, gdy pacjent jest badany pod kagtem wystepowania ataks;ji.

Zastrzezenie:

Dotozylismy wszelkich staran, aby informacje zawarte w tej broszurze byty aktualne,
bezstronne i doktadne. Mamy nadzieje, ze bedzie ona stanowi¢ uzupetnienie wszelkich
profesjonalnych porad otrzymanych przez Panstwa. Prosimy o kontynuowanie rozméw z
zespotem opieki zdrowotnej i spotecznej.

Ulotka zostata zaadoptowana do uzytku w ERN przez rzecznika praw pacjenta dr Mary
Kearney z Irlandii. Cze$¢ medyczna tej broszury zostata napisana przez neurologow-
ekspertow w dziedzinie ataksji, dr Paole Giunti (National Hospital for Neurology and
Neurosurgery, Londyn) i dr Rajitha de Silva (Queen's Hospital, Romford, Londyn) dla Ataxia
UK. Informacje te zostaty zweryfikowane i przystosowane do rozpowszechniania w Europie
przez dr Caterine Mariotti i Sylvie Boesch, cztonkdéw Europejskiej Sieci Referencyjnej ds.
Rzadkich Chordb Neurologicznych w sierpniu 2020 r., a takze zatwierdzone przez Grupe
Chorobowg Ataksji Mézdzkowych i Dziedzicznych Paraplegii Spastycznych ERN-RND.

Przedruk za zgodg Ataxia UK
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CO TO JEST ATAKSJA ?

Ataksja jest objawem, a nie diagnoza. Termin ataksja oznacza "brak porzadku" i jest uzywana przez lekarzy do
opisywania problemoéw z réwnowagg i koordynacjg. Choroby opisane w tej broszurze to gtéwnie te, w ktérych
ataksja jest trwata, a w wielu przypadkach postepujaca (tzn. objawy nasilajg sie z czasem).

Wiele rodzajéw ataksji okreslanych jest jako ataksje moézdzkowe. Termin "mdzdzkowy" oznacza wszystko, co ma
zwigzek z modzdzkiem, czescig mdzgu kontrolujgcg ruch i koordynacje. Istnieje wiele réznych typow ataksji
mozdzkowej: niektdre typy nie sg dziedziczne, podczas gdy duza liczba ataksji jest dziedziczna. Niektére typy zostaty
stwierdzone tylko u kilku rodzin w okreslonych krajach, podczas gdy inne sg bardziej powszechne i wystepujg na
catym swiecie. Nie ma doktadnych danych na temat czestosci wystepowania ataksji w Europie, ale uwaza sie, ze w
Europie na ataksje choruje znacznie ponad 25 000 osdb, wiec mimo ze jest ona rzadka, nie jest tak rzadka, jak

mogtoby sie wydawacd.

Mozdzek (przedstawiony na
czerwono) jest czescia mozgu,

ktora kontroluje ruch i
koordynacje. Znajduje sie w
tylnej czesci moézgu,
bezposrednio ponizej ptatow
potylicznych i skroniowych,
za gorna czescig pnia mézgu.

Moze sie okazac, ze wiele osob, a nawet niektdrzy lekarze, nigdy nie
styszeli o okreslonych typach ataksji, wiec pomocne moze by¢ '
przekazanie im kopii tej broszury. Moze Pani/Pan réwniez da¢ swojemu e
lekarzowi kopie broszury Ataxia UK's przewodnik dla pracownikow
stuzby zdrowia, zatyttufowanego Postepowanie w ataksjach: dozgc do
najlepszej praktyki klinicznej (lub podsumowanie dla lekarzy pierwszego
kontaktu). Obie publikacje sq dostepne nieodptatnie w Ataxia UK

(www.ataxia.org.uk)

* Managemant of the ataxias

ity

Kto choruje na ataksje?

Ataksja moze dotkng¢ kazdego w kazdym wieku, w zaleznosci od przyczyny.

Co powoduje ataksje moézdzkowa?

Istnieje kilka przyczyn:

1)
2)
3)

4)
5)

6)

Dziedziczenie - Niektdrzy ludzie dziedziczg ataksje poprzez okreslone geny, ktére
pochodzg od jednego lub obojga rodzicow. Niektére osoby mogg mieé wade
genetyczng powodujgcg ataksje, ktéra nie jest dziedziczona od ich rodzicéw.
Wysoki poziom alkoholu lub dtugotrwate narazenie na dziatanie alkoholu.
Uszkodzenie mdzgu, np. w wyniku udaru, guza, urazu gtowy, infekcji wirusowej lub
choroby autoimmunologicznej.

Bardzo rzadko ataksja jest spowodowana niedoborem witamin.

Nieznana (idiopatyczna) - czasami nie jest mozliwe znalezienie przyczyny ataksji
pomimo przeprowadzenia wielu badan.

Wady rozwojowe mozdzku

5
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Jakie objawy wystepujq u 0osob z ataksjq?

Osoby z ataksjg majg problemy z koordynacjg i rwnowagg. Czesto po raz pierwszy zauwazajg problem, kiedy zdaja
sobie sprawe, ze przewracajg sie czesciej niz zwykle, chodzac po ciemku, majg trudnosci z chodzeniem w linii proste;j
lub stali sie bardziej niezdarni, niz mozna by sie spodziewac. W miare postepu choroby chodzenie moze stac sie
trudne lub wrecz niemozliwe, dlatego osoby mogg byé zmuszone do korzystania z wdzka inwalidzkiego, aby
poruszad sie przez pewien lub caty czas.

Inne czeste objawy wystepujgce u osdb z ataksjg to:
e Niezgrabnosé rak
e Niewyrazna mowa (zwana rowniez dyzartria)
e Problemy z potykaniem, ktére mogg powodowac krztuszenie sie lub kaszel
e Drzenie lub trzesienie sie, czesto rak
e Zmeczenie lub znuzenie
e Problemy z widzeniem, niewyrazne lub skaczgce widzenie z powodu trudnosci w kontrolowaniu ruchéw
gatek ocznych
e Problemy z pecherzem (tj. parcie na mocz i nietrzymanie moczu)

Okreslone rodzaje ataksji mogg réwniez powodowac inne objawy, na przyktad w ataksji Friedreicha, najczestszej
ataksji na swiecie, moga czasem wystepowac problemay z sercem (kardiomiopatia), cukrzyca lub skrzywieniem
kregostupa (skolioza).

U wiekszosci oséb z ataksjg zdolnos¢ myslenia i rozumienia nie jest zaburzona. Sg jednak emocjonalne aspekty
godzenia sie z ataksjg, ktére moga sie rézni¢, w zaleznosci od osoby.

U o0sdb z ataksjg mogg wystgpi¢ zaburzenia nastroju, takie jak depresja, ktére mozna leczy¢. Niektére rodzaje ataksji
wptywajg na funkcje umystowe, ale sg to rzadsze formy.

Ataksja dotyka ludzi w rézny sposéb. U niektérych oséb objawy sg bardzo tagodne, np. sg tylko niewielkie problemy
z utrzymaniem réwnowagi i mozliwe jest chodzenie przy pomocy laski. U innych oséb objawy sg bardziej nasilone i
konieczna jest pomoc opiekunéw w wykonywaniu codziennych czynnosci zyciowych.

Chociaz ataksja moze miec¢ znaczny wptyw na ludzi, wiele oséb z tym schorzeniem prowadzi petne i aktywne zycie,
uczeszcza do szkoty, doksztatca sie i szkoli, pracuje, wychowuje rodziny i podrézuje po Swiecie.

Czy ataksja zmienia sie z czasem?

Wiekszos¢ rodzajéw ataksji opisanych w tej broszurze jest okreslana jako postepujaca, co oznacza, ze z czasem
objawy stopniowo sie nasilajg. To, jak szybko to sie to dzieje, zalezy od rodzaju i przyczyny ataksji, a takze od
czynnikow indywidualnych. Ataksja zazwyczaj postepuje powoli, a zmiany zachodzg przez wiele lat, cho¢ zalezy to
od danej osoby. Kazdy doswiadcza ataksji w inny sposéb i dotyczy to rowniez jej objawow.

W niektdrych typach ataksji, ktdre sg dziedziczne, ludzie sg nosicielami genu ataksji, ale przez wiele lat nie wystepujg
u nich objawy. Ogélnie rzecz biorgc, im wczesniej zaczyna sie ataksja, tym szybciej postepuje. Istniejg jednak
rowniez postacie o wczesnym poczatku i powoli postepujgce. Nie mozna przewidzieé, co sie stanie w konkretnym
przypadku. Potrzebujemy wiecej badan, aby znalezé odpowiedzi na te pytania.

Niektére rodzaje ataksji nie sy postepujace. Na przyktad, zaburzenia, ktére obejmujg wady rozwojowe mdzdzku,
ktore wystgpity przed urodzeniem, zazwyczaj nie postepuja. Kiedy u dzieci pojawia sie ataksja w wyniku dziatania
wirusoéw, takich jak ospa wietrzna, petne wyzdrowienie nastepuje zwykle w ciggu kilku miesiecy. Osoby, u ktérych
ataksja wystgpita w wyniku udaru mézgu lub stwardnienia rozsianego, réwniez mogg oczekiwaé niemal catkowitego
ustgpienia objawodw ataksji.
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Ataksja spowodowana urazowym uszkodzeniem modzgu jest zazwyczaj niepostepujgca. U pacjentdw z ataksjg
spowodowang guzami mozgu objawy moga miec charakter postepujacy albo nie postepujacy (po usunieciu guza).

Jak diagnozuje sie ataksje?

Czasami trudno jest postawi¢ rozpoznanie konkretnego rodzaju ataksji, poniewaz wiele réznych schorzen moze
wydawac sie bardzo podobnych. Neurolog moze potrzebowaé wykonania szczegétowych badan, aby dowiedzieé
sie, co doktadnie ma pacjent, a to moze zajgc troche czasu. Badania obejmuja:

Wywiad z pacjentem: Zwykle wigze sie to z zadawaniem przez lekarza pytan, ktére pomogg ustali¢, czy ataksja jest
dziedziczona po kim$ z rodziny. Jesli ataksja postepuje (w ciggu kilku tygodni lub miesiecy), lekarz moze chcieé
sprawdzi¢, czy nie jest ona spowodowana np. guzem lub zatruciem alkoholowym.

Badania krwi: W przypadku braku rodzinnego wystepowania ataksji, lekarz pierwszego kontaktu lub specjalista
prawdopodobnie najpierw wykona rutynowe badania krwi. Badania krwi zazwyczaj obejmujg ponizsze testy:

e Morfologia krwi i biatko C-reaktywne

e Badania czynnosciowe nerek, watroby, kosci i tarczycy
e Cukier (glukoza) we krwi,

e Witamina B12 i kwas foliowy

e Witamina E

e U dzieci: Alfa-fetoproteina

Wywiad rodzinny: Pomaga ustali¢, czy u pacjenta wystepuje dziedziczny typ ataks;ji. Jesli rodzice
i dziadkowie pacjenta rowniez majg/mieli ataksje, to jest prawdopodobne, ze pacjent cierpi
na ataksje dziedziczong w sposdéb autosomalny dominujgcy (patrz strona 13). Jesli rodzice nie
sg (lub nie byli) dotknieci ataksjg, ale wiecej niz jedno dziecko ma ataksje, sugeruje to, ze
choroba jest dziedziczona w sposdb recesywny (patrz strona 17). Nawet jesli nikt inny w rodzinie
nie jest dotkniety ataksjg, nie musi to oznaczaé, ze ataksja nie jest dziedziczna.

Skierowanie do neurologa:

Lekarz pierwszego kontaktu najprawdopodobniej skieruje Panig/Pana na dalsze badania do
do neurologa w celu dalszej oceny.

i Obrazowanie madzgu: Neurolog prawdopodobnie zleci
9 obrazowanie mézgu metodg rezonansu magnetycznego (MRI), ktére
| B pokaze obraz mézdzku i innych czesci mézgu
& . a i pzwoli oceni¢, czy sg one uszkodzone.

~ =4 Obrazowanie moze by¢ wykorzystane do wykluczenia mniej lub bardziej

*r_ 7 powszechnych, uleczalnych przyczyn ataksji (guz, stwardnienie rozsiane,
= leukodystrofia itp.).

Badania genetyczne: Po wizycie u neurologa, w zaleznosci od wynikdw badania danej osoby, lekarz moze
zdecydowaé, ze dana osoba moze miec ataksje uwarunkowang genetycznie i zleci¢ pobranie prébki krwi, aby to
zweryfikowac. Jesli wynik jest pozytywny, wéwczas mozna uznac to za ostateczne rozpoznanie.
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Jesli wyniki badania genetycznego sg negatywne, moze to oznaczaé, ze:
1) jestto rodzaj dziedzicznej ataksji, dla ktorej gen/mutacja nie zostaty zbadane lub nie
sg jeszcze znane
2) ataksja nie jest dziedziczna.

W takich okolicznosciach, za zgodg pacjenta, probka krwi moze by¢ przechowywana przez diuziszy czas, aby w
przypadku postepu w badaniach i dostepnosci nowych testow, mozliwe byto przeprowadzenie dalszych badan.

Inne badania laboratoryjne: Pani/Pana neurolog moze wykona¢ wiecej badan krwi, szczegdlnie w poszukiwaniu
metabolicznych lub autoimmunologicznych przyczyn ataksji (takich jak: niedobdr witaminy E, choroba Wilsona
spowodowana nieprawidtowym metabolizmem miedzi, markery stanéw autoimmunologicznych, badanie alergii na
gluten itp.),

Badania genetyczne przed wystgpieniem objawow

Jesli Pani/Pan jest bliskim krewnym osoby z rozpoznang dziedziczng ataksjg i nie wykazuje zadnych objawéw ataksji,
jest mozliwe wykonanie badania genetycznego dla wtasnych potrzeb. Ryzyko pojawienia sie ataksji lub bycia
nosicielem zalezy od sposobu dziedziczenia ataksji (jak opisano powyzej w punkcie Wywiad rodzinny).

Decyzja o wykonaniu lub niewykonaniu testu jest bardzo osobista i moze by¢ trudna do podjecia. Niektérzy wolg
dysponowac wszystkimi mozliwymi informacjami z wyprzedzeniem, aby madc planowac przysztosé. Inni wolg nie
wiedzie¢ chyba, zeistnieje lekarstwo. Wyniki badan mogg wywotaé szereg dtugofalowych skutkéw, wptywajac na
wszystko, od decyzji, czy zatozy¢ rodzine, po mozliwos¢ uzyskania ubezpieczenia. Pomoc w podjeciu tej decyzji
mozna uzyskac od genetykdw klinicznych lub neurologdw, ktdrzy majg doswiadczenie w rozmowach z ludZzmi na te
tematy.

Badania sg ogdlnie dostepne tylko dla oséb dorostych (tj. oséb powyzej 18 roku zycia), ale moze sie to rézni¢ w
zaleznosci od indywidualnych okolicznosci. Aby uzyskaé bardziej szczegétowe porady, nalezy skontaktowac sie z
lekarzem.

Poradnictwo genetyczne

Poradnictwo genetyczne jest przeznaczone dla oséb zagrozonych wystgpieniem powaznej choroby o charakterze
dziedzicznym. Wyniki badan genetycznych mogg spowodowac pojawianie sie trudnych pytan i obaw dotyczacych
przysztosci, dlatego warto spotka¢ sie z genetykiem klinicznym lub doswiadczonym neurologiem przed
przystgpieniem do badan, aby porozmawiac o znaczeniu potencjalnych wynikéw.

Implikacje wyniku genetycznego dotyczg rokowania w odniesieniu do okreslonych objawdéw, rozwoju choroby i
mozliwych powiktan. Pozytywny wynik badania genetycznego ma réwniez konsekwencje dla cztonkdw rodziny i
przysztych pokolen. Jesli neurolog zdiagnozuje chorobe dziedziczng, skieruje pacjenta do poradni genetycznej. Daje
to mozliwos¢ przedyskutowania znaczenia rozpoznania dla osoby z ataksjg i jej rodziny.

Lekarz lub neurolog skierowac do regionalnego centrum genetycznego (tam, gdzie dostepne sg ustugi genetyczne)
w celu wyjasnienia badan i konsekwencji ich wynikéw. Dostepnosé tej ustugi jest rdzna w poszczegdlnych krajach
europejskich.
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Czy istniejq jakies metody leczenia ataksji?

Niektére z bardzo rzadkich ataksji s3 uleczalne (na przyktad te spowodowane niedoborem witaminy E i koenzymu
Q10, ataksja glutenowa, ataksja napadowa), co sprawia, ze tak wazne jest, aby ludzie otrzymali rozpoznanie
konkretnego rodzaju ataksji, jesli jest to mozliwe. Wszystkie osoby z ataksjag mogg odnies¢ korzysci z
wielodyscyplinarnego podejscia do leczenia, aby poméc im zminimalizowac spektrum powiktan, ktére moga
wystgpic i aby mogli dostosowac sie do zycia z ataksjq i zy¢ petnig zycia.

Kiedy rodzina po raz pierwszy styszy rozpoznanie postepujgcej

ataksji, tp zazwyczaj nie styszeli o takim schorzeniu i nie spotkali sie

z innymi osobami cierpigcymi na te chorobe. Wsparcie ze strony organizacji
pacjentéw moze by¢ zatem szczegdlnie wazne w tym czasie.

Mozliwos¢ spotkania innych oséb w tej samej sytuacji, otrzymania wsparcia
emocjonalnego i informacji, wskazdwek dotyczacych zatrudnienia, éwiczen,
sprzetu i adaptacji domu jest nieoceniona. Zwykle za posrednictwem takich
organizacji mozna dowiedzie¢ sie o postepach w badaniach (jak réwniez
wzig¢ udziat w projektach badawczych).

Miedzynarodowe spotkanie
poswiecone ataksji

Istnieje europejska organizacja zajmujgca sie ataksjg o nazwie Euro-ataxia (www.euro-ataxia.org). Wiele krajow
europejskich ma swoje narodowe organizacje dla pacjentow z ataksjg. Wiele krajéw ma dwie organizacje zajmujgce
sie ataksjg - jedna dla ataksji Friedreicha, a drugg dla wszystkich innych ataksji.

Europejskie Organizacje Pacjentow z Ataksjami

Belgia Spierziekten Vlaanderen
Dania Foreningen for Ataksi HSP
Finlandia Neuroliitto
Francja BRAIN-TEAM lista organizacji pacjentéw z ataksjg
Niemcy Deutsche Heredo-Ataxie Gesellschaft (DHAG)
Ireland Ataxia Foundation Ireland
Wtochy Associazione Italiana per la lotta alle Sindromi Atassiche
Niderlandy ADCA/ataxie vereniging
Norwegia Norweskie Stowarzyszenie na rzecz Dziedzicznej Paraplegii Spastycznej/Ataksji
Polska Polskie Stowarzyszenie Rodzin z Ataksjg Rdzeniowo-mdzdzkowaq (Forum Ataksja)
Hiszpania Federaciénde Ataxias de Espana (FEDAES)
Asociacion Catalana de Ataxias Hereditarias (ACAH)
Szwajcaria Schweizerische Muskelgesellschaft

Wielka Brytania AtaxiaUK, Towarzystwo Telangiektazji Ataksja
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Organizacje pacjentéw specjalnie dla ataksji Friedreicha

Australia
Belgia
Francja
Niemcy
Irlandia
Wtochy
Szwecja

Szwajcaria
USA

FARA Australazja

Stowarzyszenie Belge de I'Ataxie de Friedreich (ABAF)
L'AssociationFrancaisede |'Ataxie de Friedreich
Friedreich Ataxie Fordervereine.V.

FARA Irlandia

GoFAR

Bota FA! Szwecja

Stowarzyszenie Suisse de I'Ataxie de Friedreich
Stowarzyszenie Badawcze Ataksji Friedreicha (FARA)

Organizacje pacjentéw specjalnie dla ataksji dominujgcej

Izrael

Izraelskie Stowarzyszenie Machado Joseph (SCA 3)
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A co z lekarstwem?

"Stuchanie o najnowszych wynikach badan zawsze napawa mnie nadziejq, ze
pewnego dnia bedziemy mieli lekarstwo."

W chwili obecnej nie jest znane lekarstwo na wiekszo$¢ typow ataksji. Prowadzonych jest jednak wiele badan
klinicznych, ktére mogg doprowadzi¢ do opracowania nowych metod leczenia. W szczegdlnosci, odbywa sie wiele
badan klinicznych testujgcych leki na ataksje Friedreicha.

Prof. Ludger Schéls, koordynator kliniczny ERN-RND
& neurolog, Szpital Uniwersytecki w Tybindze, Niemcy

Ponadto, chociaz nie ma lekarstwa, istnieje wiele sposobdw, aby poméc pacjentom w radzeniu sobie z niektorymi
doswiadczanymi objawami (porady dotyczgce zycia z ataksjg znajdujg sie na stronie 18 i dalszych w tej broszurze).

Poczyniono znaczne postepy w poszukiwaniu nowych gendw wywotujgcych ataksje, co oznacza, ze wiecej oséb

otrzyma konkretne rozpoznanie. Wiele obiecujgcych nowych metod leczenia jest obecnie testowanych w
zwierzecych modelach ataksji lub w badaniach na ludziach i w przysztosci mogg one by¢ dostepne dla pacjentéw.
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RODZAJE ATAKSJI

Niektére rodzaje ataksji sg dziedziczone (co oznacza, ze sg powodowane przez geny przekazywane przez rodzicow
dzieciom), a niektdre nie. Jesli ataksja nie jest dziedziczna, moze miec wiele réznych przyczyn. Rézne rodzaje ataksji
zostaty zaprezentowane na nastepnych stronach.

Ataksja dziedziczna
Dziedziczne rodzaje ataksji wigzg sie z wadg genu lub gendw, ktére mogg byc¢ przekazywane z pokolenia na
pokolenie. Mozna je podzieli¢ na cztery grupy, w zaleznosci od sposobu dziedziczenia. Sg to nastepujgce typy:

e Autosomalny dominujacy: oznacza, ze choroba rozwija sie po odziedziczeniu wadliwego genu tylko od
jednego z rodzicéw.

e Autosomalny recesywny: oznacza, ze choroba jest przekazywana jedynie poprzez otrzymanie wadliwego
genu od obojga rodzicéw. W przypadku wiekszosci gendw, kazda osoba dziedziczy dwie kopie genu: jedng
od matki, a drugg od ojca.

e Mitochondrialny: oznacza, ze ataksje dziedziczy sie po linii matczynej

e Sprzezony z chromosomem X: w rzadkich przypadkach, ataksja moze wynika¢ z wadliwych gendw, ktoére
znajdujg sie na chromosomie X, w tych przypadkach albo tylko mezczyzni s dotknieci, albo mezczyzni maja
bardziej nasilone objawy niz kobiety.

12
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Dziedziczenie autosomalne dominujgce

W tym przypadku ataksja jest spowodowana posiadaniem jednej kopii wadliwego genu, odziedziczonego tylko od
jednego z rodzicow. W przypadku tego rodzaju ataksji istnieje jedna szansa na dwie, ze ataksja zostanie przekazana
kazdemu dziecku. Doradca genetyczny lub genetyk kliniczny moze doktadniej wyjasni¢ te kwestie i omdwic
konsekwencje posiadania dzieci.

W niektérych typach ataksji mézdzkowej dziedziczonej autosomalnie dominujgco, choroba staje sie coraz ciezsza w

miare przekazywania jej z pokolenia na pokolenie, a objawy wystepujg w coraz mtodszym wieku. Zjawisko to
nazywane jest antycypacja.

AUTOSOMAL
DOMINANT
INHERITANCE

Mormal Affected
gene gene

Has ataxia

If one parent has ataxia
Doesnothave ataxia each child has a one in fwo chance of inheriting ataxia
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Ataksje autosomalne dominujgce, cigg dalszy:

Ataksja rdzeniowo-mozdzkowa

Zidentyfikowano wiele ataksji rdzeniowo-mdzdzkowych (zwanych réwniez SCA), z ktdérych wszystkie s3
spowodowane btedami w réznych genach. Kazdy gen jest oznaczany numerem, na przyktad SCA1, SCA2, SCA3 i tak
dalej. Chociaz kazdy typ jest spowodowany przez inny gen, SCA sg czesto bardzo podobne i czasami mozna je
odréznic¢ jedynie poprzez wykonanie badan genetycznych.

Obecnie znanych jest ponad 50 réznych SCA. Czestos¢ ich wystepowania jest bardzo rézna w zaleznosci od kraju.
Niektére z podtypdédw zostaty znalezione tylko w kilku rodzinach na catym swiecie, inne sg bardziej powszechne.
Rutynowe testy genetyczne nie sg jeszcze dostepne dla wszystkich z nich. Specyficzne testy sg obecnie dla 21 SCA,
ale tylko niektére z nich sg dostepne rutynowo. Testy te obejmujg: SCA 1, 2, 3, 6, 7, 12 i 17. W niektdrych
przypadkach, w zaleznosci od czynnikow indywidualnych i grupy etnicznej, dostepne s3 testy dla zaniku jadra
zebatego, jadra czerwiennego, gatki bladej i jadra niskowzgdrzowego (DRPLA).

Nowa technika znana jako "sekwencjonowanie nowej generacji" (NGS) moze umozliwi¢ badanie ataksji w szerszym
zakresie. W szczegdlnosci sprawia ona, ze badania przesiewowe w kierunku SCA bardziej dostepne. Chociaz NGS
ma ogromng moc diagnostyczng, interpretacja danych pozostaje wyzwaniem ze wzgledu na duzg czestos$é
wystepowania nowych i bardzo rzadkich tagodnych zmian w genach i btednych powigzan w literaturze gendw z
choroba. Ponadto, NGS nie moze by¢ stosowany do wszystkich podtypow ataksji, poniewaz zwykle nie wychwytuje
SCA spowodowanych przez ekspansje liczby powtdrzen.

Dalsze informacje mozna znalezé w publikacji Management of the Ataxias: towards best clinical practice
przeznaczonej dla pracownikéw medycznych, opracowanej przez Ataxia UK.

Ataksja napadowa typu 1 (EA-1)

EA-1 rézni sie od wiekszosci innych rodzajéw ataksji, poniewaz wystepuja w niej krotkie napady, podczas ktdrych
chorzy tracg koordynacje i mogg niewyraznie moéwié, zazwyczaj przez kilka minut. EA-1 zazwyczaj nie jest
postepujgca, co oznacza, ze nie ma tendencji do pogarszania sie stanu chorego, z wyjatkiem niektdrych starszych
0soOb. Ataki czasami wystepujg spontanicznie bez wyraznej przyczyny, mogg by¢ wywotane nagtym wstrzgsem
psychicznym lub ruchem, a takze zmeczeniem, niepokojem Ilub stresem. Leczenie niektérymi lekami
przeciwpadaczkowymi (np. karbamazeping) moze ztagodzi¢ ataki i zmniejszy¢ ich intensywnosc.

Ataksja napadowa typu 2 (EA-2)

W EA-2 napady ataksji mogg trwac¢ godzinami, a nawet dniami. Leczenie acetazolamidem lub aminopirydynami
moze zapobiec wystgpieniu lub ztagodzi¢ nasilenie atakéw (lub epizodéw), ale stosowanie jakichkolwiek lekéw musi
by¢ zawsze omodwione z lekarzem. Poniewaz stres czesto wyzwala ataki, techniki radzenia sobie ze stresem moga
by¢ réwniez pomocne. EA-2 jest spowodowana mutacjg dotyczacg tego samego genu, co w przypadku SCA6 (w
ktorym wystepuje inny rodzaj mutacji). Jest to réwniez gen odpowiedzialny za jedng z form dziedzicznej migreny,
zwanej rodzinng migreng potowiczoporazng. Objawy EA-2 mogg z czasem ulegacnasileniu.
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Dziedziczenie autosomalne recesywne

AUTOSOMAL
RECESSIVE
INHERITANCE

Mormal  Affected
gene gene

[ ]

Has ataxia

If both parents are camiers,

Camies ataxia, each child has a one in four chance of inheriting ataxia
butdoesnothave ataxia

W takich przypadkach ataksja jest spowodowana posiadaniem dwdch kopii wadliwego genu, po jednej
odziedziczonej od kazdego z rodzicéw. Innymi stowy, dziecko moze urodzi¢ sie z tego rodzaju ataksjg, jesli oboje
rodzice majg jedng wadliwg kopie genu. Oznacza to, ze rodzice sg nosicielami ataksji, chociaz sami nie majg ataks;ji.

Jesli oboje rodzice sg nosicielami, istnieje ryzyko jeden do czterech, ze urodzi sie dziecko z ataksjg, oraz jedna szansa
na dwie, ze urodzg dziecko, ktdre nie ma ataksji, ale jest nosicielem wadliwego genu. Jesli dziecko jest nosicielem,
moze przekazac ten gen swoim dzieciom. Istnieje rowniez jedna szansa na cztery, ze dziecko nie bedzie ani chore
na ataksje, ani nie bedzie nosicielem.

W takim przypadku genetyk kliniczny moze przedstawi¢, w jaki sposéb te geny sg dziedziczone i jakie s3
konsekwencje dla pozostatych cztonkéw rodziny.

Istnieje ponad 30 rodzajéw ataksji dziedziczonych w sposdb autosomalny recesywny, niektére z nich sg dobrze

znane, w tym ataksja Friedreicha. Inne ataksje sg mniej powszechne, a kilka ataksji autosomalny recesywnych
dotyczy tylko kilku rodzin na catym swiecie.
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Ataksja Friedreicha

Ataksja Friedreicha (FA) jest najczestszym rodzajem ataksji dziedzicznej na $wiecie, dotyczacg gtéwnie dzieci i
nastolatkow; objawy zaczynajg sie przecietnie miedzy 5 a 15 rokiem zycia. Poczagtkowo FA powoduje niezgrabnos¢
ruchéw, ktéra okresie mtodziericzym / okoto 20 roku zyciaprzechodzi w niestabilno$¢ postawy i chodu oraz
koniecznos$¢ korzystania z wdzka inwalidzkiego. Mowa zwykle staje sie niewyraZzna. Inne powazne problemy, ktére
moga sie rozwingc to skrzywienie kregostupa (skolioza), deformacja stép (stopy wydrazone), cukrzyca i problemy z
sercem, ktére sg przyczyng $Smierci 60% osdb z ataksjg Friedreicha.

Ataksja-telangiektazja

Pierwsze objawy tej ataksji pojawiajg sie zazwyczaj we wczesnym dziecinstwie - kiedy dziecko zaczyna chodzié, to
chwieje sie i kotysze. Nieco pdziniej czesto pojawiajg sie problemy z poruszaniem oczami. Po kilku latach mogg
pojawic sie "teleangiektazje" - drobne czerwone pajgczki naczyniowe w kacikach oczu, na powierzchni uszu i
policzkéw. PAZniej mogg pojawi¢ sie zaburzenia ze strony uktadu odpornosciowego, co moze prowadzi¢ do
nawracajgcych infekcji drog oddechowych i predyspozycji do zachorowania na nowotwory.

Istnieje miedzynarodowa grupa wsparcia pacjentéw o nazwie "AT Children's Project". Strona internetowa:
www.atcp.org

Inne ataksje autosomalne recesywne

e Ataksja z apraksjg okuloruchowg typu 1 lub 2 (znana jako AOA1 i AOA2)

e Ataksja z rodzinnym izolowanym niedoborem witaminy E ORAZ abetalipoproteinemia

e Ataksja mdzdzkowa z niedoborem miesniowego koenzymu Quo

e Ataksja mézdzkowa o wczesnym poczatku z zachowanymi odruchami Sciegnistymi

e Ataksja rdzeniowo-madzdzkowa o poczgtku w okresie niemowlecym

e Zespdt Marinesco-Sjogrena

e Autosomalna recesywna ataksja spastyczna Charlevoix-Saguenay (ARSACS)

e Zespdtlouberta

e Nie postepujgce ataksje wrodzone z zanikiem mdzdzku (cechy dziedziczenia AD, X-L lub AR)

e Nie postepujgce ataksje wrodzone z hipoplazjg mdzdzku (globalng lub robaka) (cechy dziedziczenia AD, AD
, X-L lub AR)

Jest catkiem mozliwe, ze w nadchodzacych latach bedzie wiecej dostepnych informacji na temat tych ataks;ji i ze
wiecej ataksji zostanie odkrytych.

Schorzenia mitochondrialne

Te rodzaje ataksji wigzg sie ze zmianami (lub mutacjami) w genach, ktére kodujg biatka mitochondrialne, czyli dla
struktur komérkowych produkujgcych energie. Poniewaz kazda osoba dziedziczy swoje mitochondria i geny
mitochondrialne po matce, ten rodzaj schorzenia moze by¢ przekazywany jedynie w linii matczynej, tj. od matki.
Kobiety, ktére majg takie schorzenie mogg przekazac je swoim dzieciom (ptci meskiej lub zenskiej).

Wiekszo$¢ gendw znajdujgcych sie w mitochondriach jest zaangazowana w produkcje energii, wiec ogdlnie rzecz

biorgc, zaburzenia mitochondrialne sg spowodowane tym, ze komérki nie mogac produkowacé wystarczajacej ilosci
energii, nie mogg prawidtowo funkcjonowadé. Poniewaz miesnie i mdzg potrzebujg duzo energii do dziatania, to s3
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one najbardziej narazone na wystgpienie objawdéw zaburzern mitochondrialnych. W niektérych schorzeniach
mitochondrialnych ataksja jest gtdwnym objawem.

Przyktady schorzen mitochondrialnych z ataksja:

e miopatia mitochondrialna, encefalopatia, kwasica mleczanowa, wystepowanie incydentéw podobnych do
udarow (MELAS)

e padaczka miokloniczna z czerwonymi poszarpanymi wtéknami (MERRF)

e neuropatia, ataksja i zwyrodnienie barwnikowe siatkdwki (NARP)

Ataksje dziedziczone w sposob sprzezony z chromosomem X

Kazda komérka ciata ma 23 pary chromosoméw - diugich odcinkéw DNA zawierajgcych wiele gendéw. U ludzi o pfci
decyduje jedna z tych par, znana jako chromosomy X i Y. O ile kobiety majg dwa chromosomy X, to mezczyzni majg
jeden XijedenY. Moze to oznaczaé, ze niektdre schorzenia z wadliwymi genami na chromosomie X wystepuja raczej
u mezczyzn (a w rzadkich przypadkach, gdy dotyczyto kobiety, choroba przebiega zwykle znacznie tagodniej niz u
mezczyzn). Kobiety moga by¢ nosicielkami wadliwego genu na chromosomie X i przekaza¢ chorobe swoim synom.
Przyktadem schorzenia dziedziczonego w ten sposéb jest hemofilia, a niektére formy ataksji rowniez mogg by¢
sprzezone z chromosomem X.

Niedziedziczne ataksje mozdzkowe

U niektdrych oséb z ataksjg nie ma historii wystepowania ataksji w rodzinie. Jednak, mogg mie¢ wcigz rodzaj ataksji,
ktory moze by¢ przekazywana ich rodzenstwu. Moze sie zdarzyé, ze te osoby sg pierwszymi cztonkami rodziny, u
ktdrych rozwineta sie mutacja w genie powodujgcym dziedziczng ataksje lub ich rodzice zmarli, zanim pojawity sie
objawy ataksji. Alternatywnie, mogg oni miec niedziedziczng forme ataksji.

Jesli ataksja nie jest dziedziczna, nazywa sie jg sporadyczng ataksjg mozdikowa, a jesli przyczyna ataksji nie jest
znana - idiopatyczng ataksja moézdikowq. Na przyktad, u wielu oséb rozpoznaje sie idiopatyczng ataksje
mozdzkowa o pdznym poczatku, co oznacza, ze choroba pojawia sie w pdzniejszym okresie zycia, a jej przyczyna
nie jest znana. Mozna postawic takie rozpoznanie, jesli nie ma dowoddw na istnienie genetycznej lub innej
przyczyny. Choroba czesto rozwija sie powoli i ma niewiele dodatkowych objawoéw.

Przyktady niedziedzicznej ataksji obejmuja:

1) Zanik wieloukladowy z dominujgcymi objawami mozdzkowymi
(MSA-C)

Jest to schorzenie, ktére pojawia sie w pdzZniejszym okresie zycia. Jest to postepujgca ataksja mdézdzkowa i ma swoje
wtasne organizacje charytatywne.

W Wielkiej Brytanii - Multiple System Atrophy Trust www.msatrust.org.uk lub organizacje pacjentéw w USA:
www.mutpilesteyemstrophy.org lub www.brainsupportnetwork.org . Obecnie nie istnieje zadna europejska
organizacja zajmujgca sie MSA-C.
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Niezdiagnozowana ataksja

Swiadomo$é¢, ze co$ jest nie tak z Panig/Panem lub Pani/Pana dzieckiem, a nie ma nawet konkretnej diagnozy,
pozostawia kazdego w trudnej sytuacji z kilku powoddéw. W przypadku dziecka, $wiadomo$é, ze Pani/Pana dziecko
rozni sie od réwiesnikéw, ale nie wiadomo dlaczego i co z tym zrobi¢, moze by¢ bardzo trudnym przezyciem.
Poszukiwanie diagnozy moze by¢ udreka zarowno dla dzieci, jak i dla rodzicow. Takie osoby czesto przystepuja sie
do organizacji zajmujacych sie ataksjg w swoim kraju, nawet jesli nie majg konkretnej diagnozy.

Istnieje kilka grup na Facebooku poswieconych organizacjom charytatywnym dla chordéb rzadkich i nierzadko
pacjenci otrzymujg wsparcie od takich grup. Jednak zawsze nalezy by¢ ostroznym, poniewaz istniejg ludzie i firmy,
ktore sg zbyt chetne do wytudzania pieniedzy od niczego nie podejrzewajgcych osdb cierpigcych na nieuleczalne
schorzenia.

SWAN (Syndromes With a Name) UK jest charytatywng organizacjg non-profit, samopomocowg i zarejestrowang,
ktora krzewi wiedze na temat wyzwan stojgcych przed dzieémi i rodzinami dotknietymi chorobami
niezdiagnozowanymi. Organizacja ta prowadzi kampanie na rzecz réwnych praw i rozpoznawalnosci, buduje baze
danych, aby pomdc w przysztych badaniach, tgczy rodziny z innymi (o podobnym problemie) ,o ile jest to mozliwe,
oraz utatwia wymiane informacji i historii za posrednictwem swojego biuletynu.

ZYCIE Z ATAKSJA

W tym rozdziale znajdzie Pani/Pan informacje na temat praktycznych aspektéw codziennego zycia z ataksja. Istnieje
wiele réznych sposobdw na poprawe jakosci zycia osdb z ataksja.

Co moze pomoOc w zyciu z ataksjg?

Chociaz obecnie nie ma lekarstwa na ataksje, dostepnych jest wiele metod leczenia, ktére pomagajg w tagodzeniu
objawéw wystepujacych u chorych. Dostepne sg na przyktad leki na skurcze miesni, drzenie, problemy z pecherzem,
nieprawidtowe ruchy gatek ocznych i depresje. Problemy kardiologiczne wystepujace w ataksji Friedreicha rowniez
moga by¢ leczone.

Zazwyczaj zaleca sie, aby osoby z ataksjg postepujgcy byty regularnie (co najmniej raz w roku) widziane przez
neurologa, ktdry moze monitorowac ich stan i zapewni¢ pomoc w przypadku pojawienia sie nowych problemow.
Daje to rowniez szanse na skorzystanie z wszelkich nowych osiggnie¢ medycznych.

Fizjoterapia i ¢wiczenia takie jak ptywanie, podnoszenie ciezaréw, jazda na
rowerze, jazda konna mogg zapobiec utracie sity, pomdc zachowanie
mobilnosci i utatwic przemieszczanie sie osobom zmuszonym do korzystania
z wdzka inwalidzkiego.

Terapia logopedyczna moze pomdc w problemach dotyczgcych méwienia,
potykania, kaszlu, krztuszenia sie oraz, jesli to konieczne, korzystaniu ze
wsparcia komunikacyjnego oferowanego przez niektére programy
komputerowe.

Terapia zajeciowa jest rowniez wazna, na przyktad przy adaptacji domu, nauce strategii wykonywania
codziennych czynnosci lub przy zakupie wozka inwalidzkiego.

Sprawdzong strategig pomocy chorym z ataksjg jest spotkyanie z innymi osobami z ataksjg, poniewaz pozwala
zrozumied, ze nie sg sami w tym, przez co przechodza. Szczegdlnie pomocne w tym wzgledzie sg organizacje
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pacjentéw, krajowe i miedzynarodowe fora internetowe. Na forach miedzynarodowych ludzie zazwyczaj

porozumiewajq sie w jezyku angielskim.

Twoje prawa

Europejskie Forum Niepetnosprawnosci (EDF) powstato w 1996 roku i jest organizacjg parasolowg osdb
niepetnosprawnych, ktéra broni intereséw ponad 100 milionéw osdb niepetnosprawnych w Europie.

Pomaga ona zapewni¢, ze na poziomie europejskim decyzje dotyczace osdb niepetnosprawnych sag
podejmowane z udziatem i przez osoby niepetnosprawne. Wizja EDF zaktada, ze osoby niepetnosprawne w
Europie w petni uczestniczg w zyciu spotecznym na réwnych zasadach z innymi osobami, a nasze prawa
cztowieka okreslone w Konwencji ONZ o prawach oséb niepetnosprawnych (KPON ONZ) sg w petni
przestrzegane, chronione i realizowane.

Konwencja Narodéw Zjednoczonych o prawach oséb niepetnosprawnych (KPON ONZ) jest miedzynarodowym
traktatem dotyczacym praw cztowieka, ktory potwierdza, ze wszystkie osoby niepetnosprawne korzystajg ze
wszystkich praw cztowieka i podstawowych wolnosci. Wyjasnia ona, ze wszystkie osoby niepetnosprawne maja
prawo do uczestniczenia w zyciu obywatelskim, politycznym, gospodarczym, spotecznym i kulturalnym
spotecznosci tak jak kazdy inny cztowiek. Konwencja jasno okresla, co wiadze publiczne i prywatne musza
zrobié, aby zapewnic¢ i promowac petne korzystanie z tych praw przez wszystkie osoby niepetnosprawne.

Dyskryminacja oséb niepetnosprawnych w réznych dziedzinach ich zycia, w tym w pracy, edukacji, podrézach
i wypoczynku, jest niezgodna z prawem. Ustawa o rownosci dotyczy rowniez dyskryminacji ze wzgledu na pteé
oraz relacje rasowe.

Doradztwo i wsparcie emocjonalne

Osoby cierpigce na ataksje czesto potrzebujg rozmowy z doradcg lub terapeutg, aby przedyskutowac niektére
problemy, z jakimi wigze sie dla nich ataksja. Naukowcy i lekarze z Europejskiej Sieci Referencyjnej dla Rzadkich
Choréb Neurologicznych sg w petni swiadomi wptywu, jaki ataksja wywiera na czynnosci zycia codziennego.
Obecnie we wszystkich badaniach klinicznych obowigzkowe jest uwzglednienie, oprdcz gtéwnego efektu, ktéry
zazwyczaj jest kardiologiczny lub neurologiczny, rdwniez wptywu interwencji na codzienne czynnosci zyciowe
0s0b z ataksja.

Bycie opiekunem

W coraz wiekszym stopniu dostepne jest wsparcie dla opiekundow opiekujgcych sie osobg z ataksjg. Tradycyjnie
cztonkowie rodziny lub bliscy byli czesto jedynymi opiekunami osoby niepetnosprawnej. Ogdlnie uwaza sie, ze,
jesli pozwalajg na to okolicznosci, to lepiej by krewny nie byt gtdéwnym opiekunem osoby z ataksjg. Sytuacja
ekonomiczna kazdego kraju europejskiego prawdopodobnie zdecyduje o tym, do jakiej pomocy "z zewnatrz"
moze kwalifikowac sie osoba z ataksjg.

Jedli to cztonkowie rodziny opiekujg sie osobg z ataksjg, wazine jest, aby znalezli czas dla siebie, aby byli
wypoczeci a ich wtasne zdrowie nie ucierpiato. Wielu opiekunéw oséb z ataksjg uwaza za bardzo pomocne
przychodzenie na spotkania organizacji pacjentow, aby uzyskac rodzaj wsparcia od innych osdb znajdujgcych
sie w podobnej sytuacji.
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Edukacja

Chociaz szkoty rdéznig sie pod wzgledem dostepnosci, to generalnie
nowoczesne obiekty mogg przyjac ucznidw z niepetnosprawnosciami
fizycznymi, a w zakresie dostepnosci stale wprowadzane s3
ulepszenia. Informacje na ten temat mozina czesto znalezé w
szkolnym planie dostepnosci, ktérego kopia jest dostepna na zgdanie.

Studenci niepetnosprawni najbardziej potrzebujg pomocy w zakupie
specjalistycznego sprzetu, np. laptopa, notatnika oraz ponoszonych
dodatkowych kosztéw podrézy.

Zatrudnienie

Wiele osdb z ataksjg kontynuuje prace po zdiagnozowaniu i przez
wiele kolejnych lat. Zwykle istnieje szereg programoéw, ktére moga w
tym pomdc, ale zalezy to od danego kraju. Zazwyczaj organizacja
zrzeszajgca chorych na ataksje moze pomdc w uzyskaniu informacji.
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Adaptacje mieszkaniowe

Niektére osoby po pojawieniu sie objawdw ataksji muszg dokonaé zmian przystosowawczych w swoim domu.
Terapeuta zajeciowy we wspodtpracy z pracownikiem socjalnym mogg doradzi¢ w zakresie wymaganych
adaptacji domu. Nierzadko wtadze lokalne przyznajg réznego rodzaju dotacje prywatnym wiascicielom lokali
mieszkalnych oraz najemcom mieszkan komunalnych. Obejmujg one dotacje na dostosowanie nieruchomosci
do zamieszkania oraz na pokrycie kosztow ulepszen i adaptacji.

Planowanie rodziny

Wiele 0sdb z dziedziczng postacig ataksji ma dzieci. U niektérych oséb
ataksja rozwija sie po urodzeniu dzieci, inni mogg decydowad sie na
posiadanie dzieci wiedzac, ze majg ataksje. Kazda osoba z ataksjg
bedzie miata wtasne zdanie na temat posiadania dzieci. Jest to zawsze
bardzo osobista decyzja.

Jesli ktos cierpi na znang ataksje dziedziczong recesywnie (np. ataksje
Friedreicha) i chce zatozy¢ rodzine, to partner moze zostac
przebadany w celu sprawdzenia, czy jest nosicielem tego samego
rodzaju ataksji. Jesli nie jest on/ona nosicielem, to bardzo mato
prawdopodobne, aby ich dziecko zachorowato na taki typ ataks;ji.

Pomoc w chodzeniu

Rozwazajgc zastosowanie przyrzadu wspomagajacego chodzenie,
najlepiej jest skonsultowaé sie z terapeutg zajeciowym w celu
uzyskania pomocy i porady czy taka pomoc jest dostepna. Osrodki dla
0s0b niepetnosprawnych oferujg szeroki wybér sprzetu, jak réwniez
porady i informacje. Czesto wskazéwki dotyczace sprzetu
wspomagajacego chodzenia mozna wuzyskaé na spotkaniach
krajowych organizacji pacjentow.

Ogdlnie rzecz bioragc, dzieci uwazajg, ze laski/kule przyczyniajg sie do
potykania. Chodziki sg zwykle bardziej odpowiednie dla tych, ktorzy
majg pewng zdolnos$¢ do stania i chodzenia, ale potrzebujg pomocy w
utrzymaniu rownowagi. Balkonik zapewnia wiekszg stabilnos$¢ i
wsparcie, a wiele z nich ma dodatkowe elementy, takie jak kétka,
hamulce lub siedzisko do odpoczynku.

Jest to balkonik dla oséb
starszych z dodatkowym
wsparciem ramion.

Inne formy pomocy w poruszaniu sie obejmujg trenazery chodu,
ktore majg rame i zapewniajg wieksze wsparcie niz standardowy
chodzik oraz skutery, ktére mogg by¢ uzywane jako forma transportu
na dtuzszym dystansie .
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Helen uzywa wdzka
inwalidzkiego na dtugich
dystansach od 20. roku zycia.

Zwrdc¢ uwage na urzqdzenie typu
"widget" w jej lewej rece, ktdre
jest przymocowane do obu két.
Jego uzycie napedza wézek i
zapobiega koniecznosci
przektadania rgk na kierownicy
po kazdym obrocie.

Al korzysta z wozka
elektrycznego.

Objawy ataksji miat od 11. roku
zycia.

10 lat pdzniej zdiagnozowano u
niego ataksje Friedreicha.
Niedawno ukoriczyt studia z
zakresu niepetnosprawnosci,
wczesniej studiowat
wzornictwo.

Obecnie ma 54 lata.

1)
2)

Wozki inwalidzkie reczne i elektryczne

Chociaz nie kazdy chory na ataksje korzysta z wézka inwalidzkiego, to
wiele oséb uwaza, ze utatwia on zycie. Niektére osoby mogg chodzié
na krotkich dystansach lub sta¢ przez krétki czas; przez reszte czasu
za$ mogg korzystac z wozka inwalidzkiego.

Jako rodzic moze Pani/Pan sie denerwowaé myslac, ze dziecko musi
korzysta¢ z wodzka inwalidzkiego. Jednak wraz z postepem ataksji,
szybko zda Pani/Pan sobie sprawe, ze korzystanie z wodzka
inwalidzkiego przez dziecko daje mu w rzeczywistosci wiekszg
niezaleznos¢ i pozwala zachowac energie na wazne rzeczy.

Wybdr recznych i elektrycznych wdézkéw inwalidzkich stale sie
powieksza. Rozwdj technologiczny powoduje, ze wozki inwalidzkie
mogg by¢ bardziej wytrzymate, szybsze i lzejsze niz kiedykolwiek
wczesniej. Jest wiele réznych typow woézkdéw inwalidzkich recznych i
elektrycznych, w tym wozki sportowe, do korzystania w pozycji
stojacej i transportowe.

Przy wyborze odpowiedniego wdzka inwalidzkiego wazne sg takie
czynniki, jak wiek, potrzeby i mozliwosci. Koszt zalezy m.in. od tego, z
czego wykonane wodzek jest krzesto, czy zostat wykonany na
indywidualne zaméwienie.

Reczne wodzki inwalidzkie majg te zalete, ze:

sg tatwiejsze w transporcie niz elektryczne
pomagajg osobie z ataksjg w utrzymaniu dobrej kondycji fizycznej

Ich wada jest to, ze powtarzajace sie ruchy zwigzane z uzywaniem kot
mogg powodowad nawracajgce problemy z barkami, czemu "widget"
lub podobne urzadzenie mogtoby zapobiegad.

Gtéwna zaletg korzystania z elektrycznego wdzka inwalidzkiego w
poréwnaniu z recznym jest to, ze jest on mniej wymagajacy fizycznie.
Catfa obstuga odbywa sie za pomoca baterii i chory nie potrzebuje
dodatkowej pomocy, aby sie poruszac.

"Na poczqtku czutem sie skrepowany, bedgc na wozku
inwalidzkim, ale moi przyjaciele i rodzina byli
wspaniatym Zrodtem sity".
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Psy asystujace

"M0j pies jest niesamowity - moze nawet pomaoc mi oproznic

pralke! On naprawde pomaga mi zy¢ samodzielnie".

Psy asystujgce sg specjalnie szkolone, aby pomagac¢ osobom niepetnosprawnym w
wykonywaniu codziennych czynnosci, ktére w przeciwnym razie bytyby zbyt trudne.
Osoby z ataksjg czasem odkrywajg, ze posiadanie psa asystujgcego pomaga im
zachowac niezaleznos¢, a w dodatku pies jest wspaniatym towarzyszem. Psy mogg by¢
szkolone do wykonywania réznych zadan, aby poméc ludziom zy¢ jak najbardziej
komfortowo. Moze to dotyczy¢ otwierania i zamykania drzwi, siegania do lad
sklepowych, noszenia koszyka z zakupami, a nawet oprézniania pralki.

Na drodze

Nauka jazdy to swietny sposdb na bycie mobilnym. Minimalny wiek do nauki jazdy
zalezy od przepisdw danego kraju. Im wczesniej osoba cierpigca na ataksje nauczy sie
prowadzi¢ samochdd, tym wieksze ma szanse na powodzenie. Pomaga to da¢ chorym
nieco niezaleznosci w tym trudnym okresie zycia.

Wielu osobom z ataksjg mogg przystugiwac ulgi parkingowe dla kierowcow, ktérzy
majg ataksje lub pasazeréw, ktérzy majg problemy z chodzeniem. Pozwala to na
parkowanie blisko miejsca docelowego. Aby ubiega¢ sie o takg ulge, nalezy
skontaktowac sie z wydziatem ustug socjalnych w urzedzie krajowym lub lokalnym.

Kierowca wjezdza do
do samochodu od tytu
pojazdu uzywajgc
wazka inwalidzkiego.

Jesli Pani/Pan prowadzi samochdd, to w wiekszosci krajow europejskich oczekuje sie,
E Disabled ze zostanie poinformowany krajowy organ ds. kierowcéw, zaraz po rozpoznaniu ataksji.

badge Nie oznacza to jednak automatycznie, ze konieczna bedzie rezygnacja z kierowania
holders pojazdem. W przypadku niektérych oséb z ataksjg, ich stan oznacza potrzebe
\) only przystosowania samochodu i ostatecznie mogg zdecydowad o rezygnacji z prowadzenia

pojazdu. Pozytywnym aspektem jest to, ze Pani/Pan moze sie kwalifikowac do ulg, ktore
moga utatwi¢ parkowanie w poblizu miejsc docelowych.
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Wychodzenie z domu i przemieszczanie sie

Wiekszos¢ kin, zwtaszcza multiplekséw, oferuje odpowiednie udogodnienia dla oséb
z ataksjg i innymi niepetnosprawnosciami. Szczegdty na ten temat mozna zazwyczaj
znalez¢ na ich stronach internetowych. W ostatnich latach wiele sSrodkéw transportu
publicznego i zwyktych taksdwek zostato przystosowanych dla oséb 1z
niepetnosprawnoscig ruchowg. Wiekszos¢ przewoznikéw kolejowych, autobusowych
i lotniczych umozliwia wczesniejsze zarezerwowanie pomocy, jesli potrzebna jest
pomoc w podrézy, na przyktad przy przesiadce. Aby uzyskac wiecej informacji, nalezy
skontaktowac sie z dang firma.

Transport w duzych miastach, w ktérych co 4 lata odbywaijg sie Igrzyska Paraolimpijskie, doktada szczegdlnych
staran, aby transport publiczny byt jak najbardziej dostepny podczas Igrzysk Paraolimpijskich. Jest to idealny
czas na zwiedzanie duzych miast.

Sport i rekreacja

Wiele dyscyplin sportowych mozna tak dostosowac, aby osoby z takimi schorzeniami
jak ataksja mogly w nich uczestniczyé. Odzwierciedla to wzrost liczby dyscyplin
sportowych na paraolimpiadach. Jes$li Pani/Pan lubi oglagda¢ wydarzenia sportowe, to
wiele obiektéw sportowych oferuje nizsze ceny dla oséb na wdzkach inwalidzkich.

! Korzystanie z internetu

Wiele oséb z ataksjg uwaza, ze korzystanie z internetu moze byé Swietnym sposobem
na utrzymywanie kontaktdw, organizowanie podrdzy i robienie zakupow. Wiekszos¢
' ‘ witryn i przegladarek internetowych posiada opcje utatwien dostepu, ktdre pozwalajg
o na zmiane rozmiaru czcionki lub wyswietlenie widoku tylko tekstowego itp. Klawiature
i mysz mozna dostosowac by utatwic ich uzywanie, istniejg réwniez rézne pomoce komunikacyjne, ktére moga
pomdc w obstudze komputera, takie jak oprogramowanie do rozpoznawania gtosu. Pulpit i ustawienia
komputera mozna réwniez dostosowac tak, aby byty bardziej przystepne. Telefony komdrkowe réwniez mogag
zosta¢ dostosowane do fatwiejszego uzytkowania, a niektére (takie jak iPhone) oferujg za niewielkg cene
aplikacje do rozpoznawania gtosu.

Wakacje i podroze

Wiekszo$¢ osrodkow wypoczynkowych oferuje zakwaterowanie dla oséb o
ograniczonej mobilnosci i moze udostepni¢ dodatkowe udogodnienia dla oséb z
innymi potrzebami. Jest to kolejny obszar, w ktérym organizacja pacjentéw moze by¢
pomocna. Chociaz wiele starszych rejondw w wiekszych miastach Europy nie zostato
zbudowanych z myslg o osobach korzystajacych z wézkdédw inwalidzkich, to mozliwe
jest poruszanie sie po nich przy nieco wczesniejszym planowaniu. Wiekszos¢ miast
oferuje przewodniki, ktédre pomogg osobom majgcymii problemy z poruszaniem sie.
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Co dalej?

Wprawdzie nie da sie ukryé, ze ataksja wptywa na zycie ludzi, to jednak nie musi
ona przeszkadzaé im w prowadzeniu petnego, aktywnego i przyjemnego zycia.
Wszyscy zyjemy nadziejg na nowe metody leczenia.

Mamy nadzieje, ze ta broszura okazata sie przydatna. Pani/Pana opinia jest zawsze mile
widziana. Pomaéz nam ulepszy¢ nastepne wydanie przekazujac nam swoje uwagi:
info@ern-rnd.eu
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OSWIADCZENIE:

Wytyczne dotyczace praktyki klinicznej, porady  praktyczne, przeglady systematyczne i inne wytyczne
opublikowane, zatwierdzone lub potwierdzone przez ERN-RND to oceny aktualnych informacji naukowych i
klinicznych dostarczanych w ramach ustug edukacyjnych. Informacje te (1) nie powinny by¢ uwazane za
wyczerpujgce wszystkie wtasciwe metody leczenia, metody opieki lub jako okreslenie standardu opieki; (2) nie sg
stale aktualizowane i mogg nie odzwierciedla¢ najnowszych dowoddéw (nowe informacje mogg pojawic sie w czasie
pomiedzy ich opracowaniem a publikacjg lub odczytaniem); (3) dotyczg tylko konkretnie okreslonych problemdw;
(4) nie nakazujg zadnego konkretnego sposobu postepowania medycznego; oraz (5) nie majg na celu zastgpienia
niezaleznej profesjonalnej oceny lekarza prowadzacego leczenie, poniewaz informacje te nie uwzgledniaja
indywidualnych réznic pomiedzy pacjentami. W kazdym przypadku wybrany sposdb postepowania powinien by¢
rozwazony przez podmiot prowadzacy leczenie w kontekscie leczenia danego pacjenta. Korzystanie z informacji jest
dobrowolne. ERN-RND udostepnita te informacje na zasadzie "tak jak jest" i nie udziela zadnych gwarancji,
wyraznych lub dorozumianych, w odniesieniu do tych informacji. ERN-RND w szczegdlnosci zrzeka sie wszelkich
gwarancji przydatnosci handlowej lub przydatnosci do okreslonego zastosowania lub celu. ERN-RND nie ponosi
odpowiedzialnosci za jakiekolwiek obrazenia lub szkody wyrzadzone osobom lub mieniu wynikajgce z lub zwigzane
z jakimkolwiek wykorzystaniem tych informacji lub za jakiekolwiek btedy lub pominiecia.

SLEDZ NAS

Strona internetowa: www.ern-rnd.eu

Twitter: @ERN_RND
YouTube: ERN-RND
Facebook: /ernrndeu
LinkedIn:_/company/ern-rnd
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