Sciezka pacjenta - Ataksja Friedreicha (FA)

FAZY 1 - Pierwsze objawy 2 — Diagnoza 3 - Leczenie 4 — Monitorowanie
Choroba Trudnosci z chodzeniem w ciemnosci, niestabilno$¢ Badanie genetyczne w kierunku FA jest dostepne e  Jedyna terapia zaakceptowana w Europie i Skierowanie do specjalistycznego osrodka z

podczas stania lub chodzenia, a nastepnie postepujace od 1996 roku, ale nie jest czescig standardowego USA — omaveloxolone. udziatem wielodyscyplinarnych zespotéw w celu
zaburzenia chodu i niezdarnos¢ koriczyn. sekwencjonowania nowej generacji (NGS) i . Kilka trwajacych badan klinicznych z kontroli skoliozy w okresie wzrostu oraz cykliczne

wymaga innej specjalistycznej procedury. wykorzystaniem réznych sposobdéw leczenia monitorowanie pracy serca i ryzyka cukrzycy.
U 91% oséb wystepujg problemy z réwnowaga lub modyfikujacych przebieg choroby
upadki. . Nie s3 jeszcze dostepne skuteczne terapie

modyfikujace przebieg choroby.
. Operacja skoliozy moze by¢ wskazana, jesli
U 9% wystepuja objawy nieneurologiczne, rl1p. skolioza lub kat Cobba wynosi >30 stopni.
problemY z sercem, ktére moga poprzedzaé objawy . Kardiomiopatie mozna leczy¢
neurologiczne. farmakologicznie.
Klinika Ocena objawdéw i skierowanie do odpowiednich Poradnictwo dla rodzicéw dotyczace przysztych 1)  Wsparcie psychologiczne i mentalne dla Coroczna wizyta w celu sprawdzenia:

specjalistow. cigz. Rodzenstwo nie jest zwykle badane przed osoby dotknietej chorobg i wszystkich

ukoniczeniem 18 roku zycia, chyba ze wystepuja u cztonkéw rodziny w tej zmieniajacej zycie 1) mobilnosci
Zespoty wielodyscyplinarne, w tym neurolodzy, ortopedzi, | Niego objawy. Niektore osrodki oferujg sytuacji. U nastolatkéw wystepuje zwiekszone | 2) wykonywania codziennych czynnosci
kardiolodzy, psycholodzy i inni specjalisci medyczni w przedobjawowe badanie genetyczne dla oséb ryzyko mysli samobéjczych. 3) probleméw z sercem
razie potrzeby. petnoletnich 2)  Coroczna ocena neurologiczna 4) stopnia zaawansowania cukrzycy

3)  Ocena skoliozy i deformacji stop w celu 5) obecnosci innych objawodw, a nastepnie oceny,
Poradnictwo dia mtodych dorostych w wieku ustalenia, czy ws!<azana jest fizjoterapia, czy s one spowodowane FA.
szyny lub operacja.

rozrodczym.

Testy genetyczne dla partneréw oséb z FA lub

nosicieli FA.

Wyzwania 1)  Niezdarno$¢ zwigzana z gwattownym wzrostem Poniewaz FA nie jest tatwa do wykrycia za pomoca Dostep do leczenia omaveloxolonem — wysokie Dziecko/mtoda osoba moze nie by¢ w stanie
moze byc¢ tatwo pomylona z niezdarnoscig nowej technologii NGS, moze zosta¢ przeoczona, koszty konkurowac z réwiesnikami i zamyka sie w sobie.
spowodowang FA. jesli neurolog nie poprosi o wykonanie specjalnego

2)  Zmiany w FA s3 podstgpne i moga by¢ testu. Zachecamy: Rodzice czesto przezywaja traume i nie wiedza,
niezauwazalne dla danej osoby lub jej rodziny na jak postepowac z osoba z FA.
wczesnym etapie choroby . do korzystania z pomocy w chodzeniu w celu
3)  FA moze wykazywac nietypowe objawy przedtuzenia zdolnosci chodzenia. . - , o )
. do uczestnictwao w zajeciach spotecznych iR ppvymm otrzym?c wsparcie | pora.de, [EX
e . przekazaé diagnoze swojemu choremu dziecku.
Powyzsze czynniki czesto prowadza do opéznionych lub z rowiesnikami
nieprawidtowych diagnoz. . do korzystania z pomocy zewnetrznej przez
rodzicow, gdy jest taka mozliwos¢, 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 Nieodptatny dostep do terapii omaveloxolonem dla | Maksymalizacja potencjatu danej osoby do

mtodziezy) powinny byc¢ traktowane powaznie, np.
problemy z réwnowagg, zmeczenie (problemy z sercem),
bdl plecéw (skolioza), drazliwosé i niepokdj.

W przypadku wystgpienia powyzszych wielouktadowych i
niejasnych dolegliwosci nalezy zasiegnac¢ drugiej opinii,
zwtaszcza jesli rodzice sg bardzo zaniepokojeni.

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

wszystkich pacjentow z FA

Neurolodzy beda rozpowszechnia¢ zaktualizowane
(2022) wytyczne wsrdd pacjentéw co umozliwi im
przekazanie tych zalecen innym, leczagcym ich
specjalistom lub w razie nagtych wypadkéw i
podjecia intensywnej opieki medyczne;j.

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

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




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

for rare or low prevalence
complex diseases
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