Sciezka pacjenta z rzadka choroba neurologiczng - wersja graficzna

Klinika Choroba

Wyzwania

Cele/potrzeby

Przed wystgpieniem
objawow

Pierwsze objawy

Diagnoza

Leczenie

Monitorowanie
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Rzadkie choroby neurologiczne
(RCN) czesto powodujg ogromny
niepokéj w rodzinie.
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Wiele RCN ma wspolne, wielorakie

objawy — zazwyczaj postepujace,
niektore epizodyczne.

Btedna diagnoza, op6zniona diagno-
za, brak diagnozy w niektérych
przypadkach. Niekompletna
diagnoza genetyczna.

Bardzo niewiele choréb mozna leczy¢;
obserwacja i tagodzenie objawow w
celu poprawy jakosci zycia.
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Postep choroby rézni sie¢ u poszcze-
golnych pacjentéw, dlatego trudno
jest go przewidzie¢ podczas
pierwszej konsultacji.

Brak objawéw. Choroby genetyczne
mozna zdiagnozowac w stadium
bezobjawowym za pomocg badan
genetycznych (jesli sg dostepne) i
uzyskac wsparcie.
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Pierwsze objawy mogg by¢
niespecyficzne i utrudnia¢
postawienie diagnozy.
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Poinformuj o ryzyku dalszg rodzine.
Planowanie rodziny dla rodzicéw,

jesli uzasadnione. Poradnictwo
genetyczne.
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Spéjna i kultywowana relacja
lekarz-pacjent w zespole
multidyscyplinarnym.
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Zachecanie do zdrowego stylu zycia,
ocena stanu zdrowia psychicznego,
wsparcie dla opiekunéw, dostep do
organizacji pacjentow.

Obawa przed rozwojem postepujacej
RCN. Wartos¢ badan genety-cznych
w poréwnaniu z brakiem badan.
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Brak swiadomosci wsréd specjalis-
téw spoza danej dziedziny w zakre-
sie rozpoznawania pierwszych
objawow.

Znalezienie odpowiedniego specijali-
sty w celu postawienia prawidtowej
diagnozy, opéznienia w doradztwie

Brak leczenia, wiedzy i dostepu do
badan klinicznych. Obcigzenie
finansowe dla oséb dotknietych
choroba.

Znajomos¢ wytycznych dotyczgcych
opieki; trudnosci w przewidywaniu
postepu choroby; brak wsparcia
paliatywnego.

Uwzglednienie preferencji pacjentow
podczas poradnictwa genetycznego.
Osoby bezobjawowe >18 lat.

Konsultacja wytycznych ERN-RND;
szybszy dostep do badan
genetycznych; poprawa dostgpu do
wiedzy specjalistycznej.

genetycznym, pietno zwigzane z
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chorobami dziedzicznymi.
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Terminowa diagnostyka genetyczna i
doradztwo. Badania genetyczne dla
rodzin z RCN, ocena prenatalna w
rodzinach z RCN.

Wielodyscyplinarna, zintegrowana i
holistyczna opieka. Uwzglednienie
perspektywy rodziny. Dostep do
terminowego leczenia.
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Poprawa wymiany informacji i
Swiadomosci na temat RCN wsrod
wszystkich zainteresowanych stron.

Nalezy pamietad, ze nie wszystkie
rzadkie choroby neurologiczne maja
podtoze genetyczne. Tekst zapisany
kursywa oznacza schorzenia,
ktérych dane informacje nie
dotycza, np. wigkszo$¢ postaci
otepienia czotowo-skroniowego, nie
uwarunkowanych genetycznie
dystonii, plasawicy, atypowego
parkinsonizmu.

Nalezy pamietaé, ze okre$lone terminy
(np. ustugi opieki domowej, lekarz
ogolny, fizjoterapia) moga nie
obejmowac tych samych ustug w
réznych krajach UE. 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 odpowiedzialnosci za
jakiekolwiek obrazenia lub szkody
osobowe lub majatkowe wynikajace z
lub zwiagzane z wykorzystaniem tych
informacji, ani za jakiekolwiek btedy
lub pominiecia.

Aktualizacja: pazdziernik 2025 r.
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