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Prvni pfriznaky

Diagnéza

Lécba

Monitorovani

91 % neurologickych pfiznakd.
9 % jinych priznak: skolidza a
onemocnéni srdce.
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Cilené genetické testovani je k
dispozici, zmény genl u FA nejsou
rozpoznany pomoci standardniho
NGS.

V Evropé a USA je schvalena prvni
|écba specificka pro dané
onemocnéni, probiha nékolik
klinickych studii.

Odeslani do odborného centra.
Multidisciplindrni tym pro
onemocnéni srdce a diabetes.
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Posouzeni priznakd a odeslani k
prislusnym specialistiim.
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Genetické poradenstvi pro rodice v
souvislosti s budoucim téhotenstvim
a pro sourozence starsi 18 let.
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Podpora dusevniho zdravi,
neurologické vysetreni a
diagnostika skoliozy.
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Kazdoroéni kontrola pohyblivosti,
schopnosti vykonavat kazdodenni
¢innosti, srdce, rizika diabetu atd.

Komplexnost priznakl vede k ¢astym’

chybnym diagnézam.
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Diagnostikujte ve vsech vékovych
skupinach, protoze 1 % osob s FA
je starsich 60 let.

Zachovani schopnosti chodit a
maximalni miry sobéstacnosti,
pristup k aktualné dostupné lécbé.
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Déti s FA se mohou dostat do izolace.
Rodice si ¢asto nejsou jisti, jak s
ditétem s FA zachazet.
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Budte vnimavi k pacientlim s nejas-
nymi vicesystémovymi potizemi,
napf. s koordinaci, motorikou, nesta-
bilitou, Unavou, bolestmi zad.
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Genetické poradenstvi a testovani
pro Sirsi rodinu, véetné bratranct a
sestrenic, s cilem informovat o
genetickych rizikovych
faktorech.
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Existuji doporuceni pro péci, ktera by
méla byt pacientovi sdélena. Pfistup
k 1é¢bé na celém svété.
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Maximalizovat zaclenéni do
plnohodnotného Zivota, napf. fidit
auto a pracovat na ¢astecny
Uvazek.
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FA Friedreichova Ataxie
NGS Standardni sekvenovani nové
generace

Upozorriujeme, ze konkrétni terminy (napf.
sluzby domaci péce, prakticky |ékaF, fyzioterapie)
nezahrnuji stejné sluzby ve vSech zemich EU a
mohou se v jednotlivych zemich lisit. Skupiny na
podporu pacientd mohou ¢asto poskytovat
podporu a zdroje pro pacienty a rodiny.

Zieknuti se odpovédnosti

ERN-RND se vyslovné zfika jakychkoli zaruk
prodejnosti nebo vhodnosti pro konkrétni pouziti
nebo Ucel. ERN-RND nepfebird zadnou
odpovédnost za jakékoli zranéni nebo skody na
osobach nebo majetku vzniklé nebo souvisejici s
jakymkoli pouzitim téchto informaci nebo za
jakékoli chyby nebo opomenuti.

Aktualizovano v kvétnu 2025.
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RN Spolufinancovano

L Evropskou unii
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