Les parcours de patient sont des infographies qui permettent
de visualiser les besoins des patients dans le cadre de la prise
en charge de leur maladie rare.

Parce qu’ils sont congus du point de vue du patient,
ils permettent aux cliniciens de répondre efficacement
aux besoins des patients atteints de maladies rares.

Vous trouverez une version détaillée de ce parcours
de patient sur notre site web.

Ce parcours du patient vous a-t-il été utile 2 [Eif
Aidez-nous a améliorer les soins aux patients el
et participez a notre petite enquéte ! =
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Objectifs

Premiers symptomes

Diagnostic

Traitement

Suivi

91% symptomes neurologiques.
9 % symptdémes non neurologiques
(scoliose et troubles cardiaques)
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Des tests génétiques sont disponi-
bles, mais les modifications généti-
ques de I'AF ne sont pas détectées
par la technique standard de NGS.

Une thérapie spécifique a I’AF
approuvée en Europe et aux Etats-
Unis, plusieurs essais cliniques en
cours.

Orientation vers un centre spécia-
lisé. Equipe multidisciplinaire pour
les troubles cardiaques et le
diabete.
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Evaluation des symptémes et
orientation vers les spécialistes
compétents.
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Conseil génétique pour les parents
concernant les grossesses futures, et
pour les freres et sceurs de plus de

. 18 ans.

Soutien a la santé mentale.
Evaluation neurologique et
suivi de la scoliose.

»
F—
)

Examen annuel de la mobilité, de la
capacité a effectuer des activités
quotidiennes, des risques cardia-
ques et diabétiques, etc.

La confusion et la complexité des’
symptdémes entrainent souvent des
erreurs de diagnostic.
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Envisager le diagnostic dans toutes
les tranches d'age, car 1 % des
personnes atteintes d'AF ont plus
de 60 ans.

Maintien de |'autonomie personnelle
et de la capacité de marcher, acces
aux traitements actuellement

disponibles.
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Les enfants risquent de s'isoler. Les
parents ne savent souvent pas
comment traiter leur enfant atteint

? ? d'AF.

Prendre au sérieux les patients qui se
plaignent de plusieurs systemes (mal-
adresse, fatigue, douleurs dorsales).
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Conseils et tests génétiques pour la
famille élargie afin d'éviter que I'AF
ne se manifeste chez des cousins.
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Les recommandations de soin
existent et devraient étre
communiquées au patient. Acces a
la thérapie dans le monde entier.
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Maximiser les possibilités de mener
une vie aussi normale que possible,
par exemple en conduisant et en
travaillant a temps partiel.
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AF Ataxie de Friedreich
NGS Séquencage de Nouvelle Génération

Veuillez noter que des termes spécifiques (par
exemple, services de soins a domicile, médecin
généraliste, physiothérapie) n'incluent pas les
mémes services dans tous les pays de I'UE et
peuvent différer d'un pays a l'autre. Les
associations de patients peuvent souvent
apporter un soutien et des ressources aux
patients et a leurs familles.

Clause de non-responsabilité

ERN-RND décline spécifiquement toute garantie
de qualité marchande ou d'adéquation a un
usage ou un but particulier. ERN-RND n'assume
aucune responsabilité en cas de blessure ou de
dommage a des personnes ou a des biens
résultant de ou lié a I'utilisation de ces
informations ou en cas d'erreurs ou d'omissions.
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