Sciezka pacjenta - Ataksja Friedreicha (FA)

FAZY 1 - Pierwsze objawy 2 - Diagnoza 3 - Leczenie 4 - Monitorowanie
Choroba Trudnosci z chodzeniem w ciemnosci, niestabilnos¢ Badanie genetyczne w kierunku FA jest dostepne Nie s3 jeszcze dostepne skuteczne terapie Skierowanie do specjalistycznego osrodka z

podczas stania lub chodzenia, a nastepnie od 1996 roku, ale nie jest czescig standardowego modyfikujace przebieg choroby. udziatem wielodyscyplinarnych zespotéw w celu
postepujace zaburzenia chodu i niezdarnos¢ koriczyn. | sekwencjonowania nowej generacji (NGS) i kontroli skoliozy w okresie wzrostu oraz

wymaga innej specjalistycznej procedury. Operacja skoliozy moze by¢ wskazana, jesli kat dozywotnie monitorowanie pracy serca i ryzyka
U 91% osbéb wystepujg problemy z réwnowaga lub Cobba wynosi >30 stopni. cukrzycy.
upadki.

Kardiomiopatie mozna leczy¢ farmakologicznie.
U 9% wystepuja objawy nieneurologiczne, np.
skolioza lub problemy z sercem, ktére moga
poprzedza¢ objawy neurologiczne.
Klinika Ocena objawdw i skierowanie do odpowiednich Poradnictwo dla rodzicéw dotyczace przysztych 1)  Wsparcie psychologiczne i mentalne dla Coroczna wizyta w celu sprawdzenia:
specjalistow. ciaz. osoby dotknietej chorobg i wszystkich
cztonkow rodziny w tej zmieniajacej zycie 1) mobilnosci
Zespoty wielodyscyplinarne, w tym neurolodzy, e e el mleshe claesie ) wwe sytuacji. Uln.astolatklo.w wystepuje zwiekszone | 2) wykonyV\{anla codziennych czynnosci
ortopedzi, kardiolodzy, psycholodzy i inni specjalisci rozrodczym. ryzyko mysli samobojczych. 3) problemow z sercem
medyczni w razie potrzeby. 4) stopnia zaawansowania cukrzycy
2) Ocena skoliozy i deformacji stép w celu 5) obecnosci innych objawdw, a nastepnie oceny,

Testy genetyczne dla partneréw oséb z FA lub ustalenia, czy wskazana jest fizjoterapia, czy sg one spowodowane FA.

nosicieli FA. szyny lub operacja.

Wyzwania 1) Niezdarnos¢ zwigzana z gwattownym wzrostem Poniewaz FA nie jest tatwa do wykrycia za pomoca Na arenie miedzynarodowej przeprowadzono kilka Dziecko/mfoda osoba moze nie by¢ w stanie
moze byc¢ tatwo pomylona z niezdarnoscig nowej technologii NGS, moze zosta¢ przeoczona, badan klinicznych, ale do tej pory nie opracowano konkurowac z réwiesnikami i zamyka sie w sobie.
spowodowang FA. jesli neurolog nie poprosi o wykonanie specjalnego skutecznego leczenia.

) ' ) ) testu. Rodzice czesto przezywaja traume i nie wiedza,
2) Zmlany w FA s3 stopniowe I moga by¢ Zachecamy: jak postepowac z osobg z FA.
nierozpoznawalne dla danej osoby. - do korzystania z pomocy w chodzeniu w celu

przedtuzenia zdolnosci chodzenia. Rodzice powinni otrzymaé wsparcie i porade, jak
Powyisze czynniki czesto prowadzg do opdznionych - do uczestnictwao w zajeciach spotecznych z przekazaé diagnoze swojemu choremu dziecku.
lub nieprawidtowych diagnoz. rowiesnikami

- do korzystania z pomocy zewnetrznej przez

rodzicéw, gdy jest taka mozliwos$é, co zwieksza

mozliwosci spoteczne dla osoby z FA i daje

wytchnienie opiekunom

- do zachowania autonomii przez mtode osoby

Cele Dolegliwosci wielouktadowe (szczegdlnie u dzieci i Bezobjawowemu rodzeristwu, ciotkom/wujkom i Wytyczne dotyczgce opieki sg dostepne i Maksymalizacja potencjatu danej osoby do

mtodziezy) powinny by¢ traktowane powaznie, np.
problemy z réwnowagg, zmeczenie (problemy z
sercem), bol plecéw (skolioza), drazliwosc¢ i niepokdj.

W przypadku wystgpienia powyzszych
wielouktadowych i niejasnych dolegliwosci nalezy
zasiegnac drugiej opinii, zwfaszcza jesli rodzice s
bardzo zaniepokojeni.

dziadkom osoby z ataksja nalezy zaoferowac
poradnictwo genetyczne i badania genetyczne, aby
zapobiec wystgpieniu FA u oséb spokrewnionych i
przysztych pokolen.

udostepniane danej osobie, aby mogta ona
zabierac je ze sobg na wizyty lekarskie, a takze mieé
je pod reka w nagtych przypadkach, gdy musi
odwiedzi¢ oddziat ratunkowy.

prowadzenia jak najbardziej normalnego zycia. W
tym kontekscie nauka prowadzenia samochodu i
zatrudnienie w niepetnym wymiarze godzin sg
bardzo wazne




