Choroba

n

Kl

Wyzwania

Cele

Pierwsze objawy

Diagnoza

Leczenie

Monitorowanie

91% objawéw neurologicznych.
9% objawow nieneurologic-
znych: skolioza i problemy
kardiologiczne.
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Testy genetyczne s dostepne,
ale mutacje powodujace FA nie
sg diagnozowane przy uzyciu
standardowego NGS.

Jedna terapia zaaprobowana w
Europie i USA specyficzna dla FA.
Trwa kilka badan klinicznych.
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Skierowanie do specjalistycznego
osrodka. Multidyscyplinarny
zespot ds. chordb serca i

ﬁ cukrzycy.
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Ocena objawow i skierowanie
do odpowiednich specjalistow.
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Poradnictwo genetyczne dla
przysztych rodzicéw planujacych
cigze i rodzenstwa powyzej 18
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Wsparcie w zakresie zdrowia
psychicznego, ocena neurolo-
giczna i kontrola skoliozy.
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Coroczna mozliwosci rucho-
wych, ocena zdolnosci do cod-
ziennych aktywnosci, kontrola

cukrzycy i kardiologiczna itp.

Ztozonoé¢ objawoéw prowadzi do’

czestych btednych diagnoz.

Nalezy rozwazy¢ diagnoze we
wszystkich grupach wiekowych,
poniewaz 1% oséb z FA ma
ponad 60 lat.

Zachowanie autonomii osobistej i
mozliwosci chodzenia, dostep do
osiggalnych obecnie terapii.
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Dzieci mogg sie izolowac. Rodzice
czesto nie sg pewni, jak traktowaé
dziecko z FA.
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Powazne traktowanie pacjentéw
z dolegliwosciami wielouktado-
wymi, tj. niezdarnoscia,

< zmeczeniem, bdélem plecéw.
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Poradnictwo genetyczne i badania
dla dalszej rodziny w celu unik-
niecia FA u oséb spokrewnionych.

Wytyczne dotyczace opieki sg
dostepne i powinny zosta¢ udo-
stepnione osobie z FA. Dostep
do terapii na catym Swiecie.

Maksymalizacja mozliwosci pro-

wadzenia wzglednie normalnego
zycia, np. prowadzenia samocho-
du i pracy w niepetnym wymi-

[ arze godzin.
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Ataksja Friedreicha
Sekwencjonowania Nowej Generacji

Nalezy pamietaé, ze okreslone terminy

(np. ustugi opieki domowej, lekarz ogdlny,
fizjoterapia) nie obejmuja tych samych ustug
we wszystkich krajach UE i mogg sie rozni¢ w
zaleznosci od kraju. Grupy wsparcia pacjentow
czesto mogg zapewnic wsparcie i zasoby dla
pacjentéw i ich rodzin.

Zastrzezenie

ERN-RND wyraznie zrzeka sie wszelkich gwarancji
przydatnoscihandlowej lub przydatnosci do
okreslonego uzytku lub celu. ERN-RND nie ponosi
zadnej odpowiedzialnosci za jakiekolwiek
obrazenia lub szkody na osobach lub mieniu
wynikajgce z lub zwigzane z jakimkolwiek
wykorzystaniem tych informacji lub za
jakiekolwiek btedy lub pominiecia.

AN Dofinansowane przez
LS Unie Europejska

Prace te sg prowadzone w ramach Europejskiej
Sieci Referencyjnej ds. Rzadkich Chordéb
Neurologicznych.
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