Patient Journey Friedreich-Ataxie (FA)
PHASEN 1 - Erste Symptome 2 - Diagnose 3 - Behandlung 4 - Kontrolle
Krankheit Schwierigkeiten beim Gehen in der Dunkelheit, Genetische Tests auf FA kénnen seit 1996 Bisher stehen noch keine wirksamen, neurologisch Uberweisung an ein Expertenzentrum zur
Unsicherheit beim Stehen oder Gehen, gefolgt von durchgefiihrt werden, sind jedoch nicht Bestandteil | krankheitsverandernden Therapien zu Verfligung. Kontrolle der Skoliose wahrend des Wachstums
fortschreitender Gangart und Ungeschicklichkeit der des standardmaRigen Next Generation Sequencing und zur lebenslangen Uberwachung des Herzens
GliedmaRen. (NGS) und erfordern spezielle Instrumente. Eine Skoliose-Operation kann angezeigt sein, wenn und des Risikos von Diabetes mellitus unter
der Cobb-Winkel >30 Grad ist. Hinzuziehen multidisziplindrer Teams.
91 % der Menschen zeigen Gleichgewichtsstérungen Die Kardiomyopathie kann mit Medikamenten
oder Stiirze. behandelt werden.
9 % weisen nicht-neurologische Symptome auf, z.B.
Skoliose oder Herzprobleme, die neurologischen
Symptomen vorausgehen konnen.
Klinik Bewertung der Symptome und Uberweisung an Beratung der Eltern im Hinblick auf kiinftige 1)  Psychologische und mentale Unterstiitzung Jahrlicher Besuch zur Kontrolle:
entsprechende Spezialisten. Schwangerschaften. fir den Betroffenen und alle
Familiennlitglieder in d.iese.r . 1)  der Mobilitat
Multidisziplindre Teams, die je nach Bedarf Geschwister werden, sofern sie keine Symptome Iebensv.erandernden Sl'.cuatlo‘r?‘ Bei o 2)  alltaglicher Aktivitaten
Neurologen, Orthopéden, Kardiologen, Psychologen haben, in der Regel nicht vor dem 18. Lebensjahr LR B G S L O 3)  von Herzproblemen
und andere medizinische Fachkrafte umfassen. getestet. Einige Zentren bieten den Gentest an, Selbstrpordgedankenf 4)  des Diabetes Mellitus Stadiums
. - 2) Beurteilung von Skoliose und
wenn dieser Verzug Angste hervorruft. > 5) des Auftretens anderer Symptome oder
AUl EE, i s, ol Anzeichen mit anschlieBender Bewertun
. . . . . g,
. ) Physiotherapie, Schienen oder eine Operation b sie auf FA zuriickzufiihren sind.
Beratung fiir junge Erwachsene im angezeigt sind. °
fortpflanzungsfahigen Alter.
Gentests fur Partner von Menschen mit FA oder
FA-Tragern.
Herausforderungen 1)  Die Ungeschicklichkeit im Zusammenhang mit Da FA mit der neuen NGS-Technologie nicht leicht International gibt es mehrere klinische Studien, Das Kind/der Jugendliche kann sich
einem Wachstumsschub kann leicht mit der zu erkennen ist, kann sie Ubersehen werden, wenn aber bisher keine wirksame Behandlung. moglicherweise nicht mit Gleichaltrigen messen
Ungeschicklichkeit aufgrund von FA verwechselt | ein Neurologe den Test nicht ausdricklich und dzieht sich in sich selbst zurtick.
werden. anfordert. Eérdern:
) ) ) ) ) Die Eltern sind oft traumatisiert und wissen nicht,
2) D..Ie Verar?derungen ?EI.FA smd.schlt.elchend U —  Verwendung einer stiitzenden Gehhilfe, um wie sie mit der Person mit FA umgehen sollen.
fur den Einzelnen moglicherweise nicht . il L N
erkennbar. die Gehfdhigkeit zu verlangern
— Teilnahme an sozialen Aktivitaten mit Die Eltern sollten unterstitzt und beraten
Gleichaltrigen werden, wie sie ihrem betroffenen Kind die
Die olzen genannten Faktore.n fihren haufig zu —  Eltern, die externe Hilfe in Anspruch nehmen, | Diagnose mitteilen kénnen.
verspateten oder falschen Diagnosen. wenn diese verfugbar ist, was ihnen eine
kurze Pause verschafft und die sozialen
Moglichkeiten fiir die Person mit FA erweitert
—  Jugendliche bei der Bewahrung ihrer
Autonomie
Ziele Multisystemische Beschwerden (vor allem bei Asymptomatischen Geschwistern, Tanten/Onkeln Versorgungsleitlinien stehen zur Verfiigung und Maximieren des Potenzials der Person, ein so
Kindern und Jugendlichen) sollten ernst genommen und GroReltern der Person mit Ataxie sollte eine werden mit der Person geteilt, so dass sie diese zu normales Leben wie maglich zu fihren. In diesem
werden, z. B. Gleichgewichtsstorungen, Mudigkeit genetische Beratung und ein Gentest angeboten medizinischen Terminen mitnehmen kann und Zusammenhang sind das Erlernen des
(Herzprobleme), Riickenschmerzen (Skoliose), werden, um das Auftreten von FA in auch im Falle eines medizinischen Notfalls zur Hand | Autofahrens und eine Teilzeitbeschaftigung sehr
Reizbarkeit und Angstzustdnde. Cousinen/Cousins und zukiinftigen Generationen hat, wenn sie die Notaufnahme aufsuchen muss. wichtig
zu vermeiden.
Holen Sie eine zweite Meinung ein, wenn die oben
genannten multisystemischen und vagen
Beschwerden auftreten, insbesondere wenn die
Eltern sehr besorgt sind.




