Percurso do doente Ataxia de Friedreich (AF)

FASES 1 - Primeiros sintomas 2 - Diagndstico 3 - Tratamento 4 - Monitorizagao
Doenca Dificuldade em andar no escuro, instabilidade ao ficar de | Os testes genéticos para a AF podem ser efectuados N3do existem ainda terapias eficazes para modificar a Encaminhamento para um centro especializado com a
pé ou ao andar, seguida de marcha progressiva e falta desde 1996, mas ndo estdo incluidos na sequenciagdo doenca neuroldgica. participacdo de equipas multidisciplinares para o
de jeito nos membros. de nova geragdo (NGS) padrdo e requerem ferramentas acompanhamento da escoliose durante o crescimento e
especificas. para o acompanhamento ao longo da vida do coragdo e
A cirurgia da escoliose pode ser indicada quando o do risco de diabetes mellitus.
91% das pessoas apresentam falta de equilibrio ou angulo de Cobb é >30 graus.
quedas.
A cardiomiopatia pode ser tratada com medicagdo.
9% apresentam sintomas ndo neuroldgicos, ou seja,
escoliose ou problemas cardiacos, que podem preceder
os sintomas neuroldgicos.
Clinica Avaliagdo dos sintomas e encaminhamento para Aconselhamento dos pais relativamente a futuras 1) Apoio psicoldgico e de saude mental para o Visita anual para avaliar:
especialistas adequados. gravidezes. individuo e para todos os membros da familia
pfara fazer face a esta condigdo qug altera a 1)  Mobilidade
Equipas multidisciplinares compostas por neurologistas, Os irmados, exceto se forem sintomaticos, normalmente vida. O,S adok.escen'fes cc.Jr.rem S L) 2) Actividades da vida didria
ortopedistas, cardiologistas, psicdlogos e outros ndo sdo testados antes dos 18 anos de idade. Alguns acre.scuio i |deagao Selilie . 3)  Problemas cardiacos
profissionais de saude, consoante as necessidades. centros oferecem o teste genético se o atraso estiver a 2) A\’/allagao d.a.escollose ?,da .deformldade i 4)  Estado da diabetes mellitus
causar ansiedade. Pe_ para v<.er|f|car B m,dlcad_a a 5)  Evolugdo de quaisquer outros sintomas ou
fisioterapia, as talas ou a cirurgia. . . = N
sinais e avaliar se sdo devidos a FA.
Aconselhamento para jovens adultos em idade
reprodutiva.
Testes genéticos para parceiros de pessoas com AF ou
portadoras de AF.
Desafios 1)  E facil confundir a falta de jeito associada a Como a AF ndo é facilmente identificada na nova Existem varios ensaios clinicos a nivel internacional, mas | A crianga/adolescente pode ndo ser capaz de competir
um surto de crescimento com a falta de jeito tecnologia NGS, pode ndo ser detetada, a menos que até a data ndo existe nenhum tratamento eficaz. com os seus pares e pode fechar-se em si mesma.
devida a AF um neurologista solicite especificamente o teste. .
Incentivar:
2)  Asalteragdes sdo insidiosas na AF e podem —  Autilizagdo de um andarilho posterior para tentar Os pais ficam muitas vezes traumatizados e sem saber
ndo ser evidentes para o individuo. prolongar a sua capacidade de andar como tratar o individuo com AF.
— A participagdo em actividades sociais com os seus
Os factores acima referidos levam a atrasos frequentes Dales Os pais devem ser apoiados e aconselhados sobre a
ou a erros de diagnstico. —  Os pais a recorrerem a ajuda externa, se forma de comunicar o diagnéstico a crianga afetada.
disponivel, o que lhes proporciona uma pequena
pausa e alarga as possibilidades sociais do
individuo com AF
—  osadolescentes a manterem a sua autonomia
Objetivos | As queixas multissistémicas (especialmente em criangas | Os irmdos, tias/tios e avds assintomaticos da pessoa As diretrizes de cuidados estdo disponiveis e sdo Maximizar o potencial da pessoa para viver uma vida tdo

e adolescentes) devem ser levadas a sério, ou seja, falta
de equilibrio, fadiga (problemas cardiacos), dores nas
costas (escoliose), irritabilidade e ansiedade.

Obter uma segunda opinido nos casos de queixas
multissistémicas e vagas, especialmente se os pais
estiverem muito preocupados.

com ataxia devem receber aconselhamento e testes
genéticos para evitar que a AF se estenda aos primos e
as geragGes futuras.

partilhadas com a pessoa, para que esta as possa levar
as consultas médicas e ter em conta se surgir uma
emergéncia médica e tiver de ir ao servigo de urgéncia.

normal quanto possivel. A este respeito, é muito
importante aprender a conduzir e trabalhar em regime
de part-time.




