Patient Journey Friedreich-Ataxie (FA)

PHASEN 1 - Erste Symptome 2 — Diagnose 3 — Behandlung 4 - Kontrolle
Krankheit Schwierigkeiten beim Gehen in der Dunkelheit, Genetische Tests zu FA kdnnen seit 1996 . Eine krankheitsspezifische Therapie ist in Uberweisung an ein Expertenzentrum zur
Unsicherheit beim Stehen oder Gehen, gefolgt von durchgefuihrt werden, sind jedoch nicht Bestandteil Europa und den USA zugelassen - Kontrolle der Skoliose wahrend des Wachstums
fortschreitender Gangart und Ungeschicklichkeit der des standardmaRigen Next Generation Sequencing Omaveloxolon und zur lebenslangen Uberwachung des Herzens
GliedmaRen. (NGS) und erfordern spezielle Instrumente. . Mehrere klinische Studien mit verschiedenen und des Risikos von Diabetes mellitus unter
krankheitsmodifizierenden Behandlungen Hinzuziehung multidisziplindrer Teams.
91 % der Menschen zeigen Gleichgewichtsstorungen laufen.
oder Stirze.
Eine Skoliose-Operation kann angezeigt sein, wenn
9 % weisen nicht-neurologische Symptome auf, z.B. der Cobb-Winkel >30 Grad ist.
Skoliose oder Herzprobleme, die neurologischen Die Kardiomyopathie kann mit Medikamenten
Symptomen vorausgehen konnen. behandelt werden.
Klinik Bewertung der Symptome und Uberweisung an Beratung der Eltern im Hinblick auf kinftige 1)  Psychologische und mentale Unterstitzung Jahrlicher Besuch zur Kontrolle:
entsprechende Spezialisten. Schwangerschaften. fir den Betroffenen und alle
Familienmjtglieder in Qieser . 1) der Mobilitst
Multidisziplinare Teams, die je nach Bedarf Geschwister werden, sofern sie keine Symptome Iebensvgrandernden SIFuatIOT. Bei o 2)  alltaglicher Aktivitdten
Neurologen, Orthopéden, Kardiologen, Psychologen haben, in der Regel nicht vor dem 18. Lebensjahr Jugendlichen besteht ein erhohtes Risiko fr 3)  von Herzproblemen
und andere medizinische Fachkrdfte umfassen. getestet. Einige Zentren bieten den Gentest an, S:elbs.tmordgedanlfen. . 4)  des Diabetes Mellitus Stadiums
. - 2)  Jahrliche neurologische Beurteilung
wenn dieser Verzug Angste hervorruft. X . 5) des Auftretens anderer Symptome oder
3) Beurtellung \{.on Skoliose und Anzeichen mit anschlieBender Bewertung,
o . FuRdeformitaten, um festzustellen, ob ob sie auf FA zuriickzufihren sind.
Beratung fir junge Erwachsene im Physiotherapie, Schienen oder eine Operation
fortpflanzungsfahigen Alter. angezeigt sind.
Gentests fir Partner von Menschen mit FA oder
FA-Tragern.
Herausforderungen 1)  Die Ungeschicklichkeit im Zusammenhang mit Da FA mit der neuen NGS-Technologie nicht leicht . Zugang zu Omaveloxolon aufgrund der hohen | Das Kind/der Jugendliche kann sich
einem Wachstumsschub kann leicht mit der zu erkennen ist, kann sie tibersehen werden, wenn Kosten moglicherweise nicht mit Gleichaltrigen messen
Ungeschicklichkeit aufgrund von FA verwechselt | ein Neurologe den Test nicht ausdriicklich und zieht sich in sich selbst zuriick.
werden. anfordert. Ermutigung zu / Férderung von
2) D"ie Verér?derungen 'fei_FA sind.schlgichend und Die Eltern sind oft traumatisiert und wissen nicht,
fiir den Einzelnen moglicherweise nicht e  Verwendung einer stiitzenden Gehhilfe, um wie sie mit der Person mit FA umgehen sollen.
erkennbar. . o N
die Gehfahigkeit zu verlangern
. Teilnahme an sozialen Aktivititen mit Die Eltern sollten unterstiitzt und beraten
Die oben genannten Faktoren fiihren haufig zu Gleichaltrigen werden, wie sie ihrem betroffenen Kind die
e B e  Eltern, die externe Hilfe in Anspruch nehmen, | Diagnose mitteilen konnen.
wenn diese verfugbar ist, was ihnen eine
kurze Pause verschafft und die sozialen
Maoglichkeiten fiir die Person mit FA erweitert
. Jugendlichen bei der Bewahrung ihrer
Autonomie
Ziele Multisystemische Beschwerden (vor allem bei Asymptomatischen Geschwistern, Tanten/Onkeln Neurologen geben die aktualisierten (2022) Maximieren des Potenzials der Person, ein so

Kindern und Jugendlichen) sollten ernst genommen
werden, z. B. Gleichgewichtsstérungen, Mudigkeit
(Herzprobleme), Riickenschmerzen (Skoliose),
Reizbarkeit und Angstzustande.

Einholung einer Zweitmeinung, wenn die oben
genannten multisystemischen und vagen
Beschwerden auftreten, insbesondere wenn die
Eltern sehr besorgt sind.

und GroReltern der Person mit Ataxie sollte eine
genetische Beratung und ein Gentest angeboten
werden, um das Auftreten von FA bei
Cousinen/Cousins und zukinftigen Generationen
zu vermeiden.

FA-Versorgungsleitlinien an FA-Patienten und
Patientinnen weiter, so dass sie diese zu
medizinischen Terminen mitnehmen kénnen und
auch im Falle eines medizinischen Notfalls zur
Hand haben, wenn sie die Notaufnahme aufsuchen
mussen.

normales Leben wie maglich zu fiihren. In diesem
Zusammenhang sind das Erlernen des
Autofahrens und eine Teilzeitbeschaftigung sehr
wichtig




Bitte beachten Sie, dass bestimmte Begriffe (z.B. hdusliche Pflege, Allgemeinarzt, Physiotherapie) nicht in allen EU-Landern dieselben Leistungen umfassen und von Land zu Land unterschiedlich sein kénnen.

Patientenorganisationen konnen Patienten und Patientinnen sowie deren Familien oft Unterstiitzung und Ressourcen zur Verfligung stellen.
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