Droga pacjenta z rzadkimi chorobami neurologicznymi - wersja szczegotowa

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

Nalezy pamietad, ze okreslone terminy (np. ustugi opieki domowej, lekarz ogdlny, fizjoterapia) moga nie obejmowac tych samych ustug w réznych krajach UE.
Grupy wsparcia pacjentéw czesto moga zapewni¢ wsparcie i zasoby dla pacjentdw 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 zwigzane z wykorzystaniem tych informacji, ani za jakiekolwiek
btedy lub pominiecia.
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FAZY Przed wystgpieniem objawéw Pierwsze objawy Diagnoza Leczenie Monitorowanie
Choroba Rzadkie choroby neurologiczne (RCN) Wiele RCN ma wspdlne, wielorakie e Btedna diagnoza, opdzniona diagnoza, o Niewiele, jesli w ogdle, jest dostepnych terapii Postep choroby rézni sie u
czesto powoduja ogromny niepokéj w objawy, ktére zazwyczaj postepuja brak diagnozy w niekt6rych modyfikujacych przebieg choroby. poszczegélnych pacjentéw, dlatego
rodzinie. powoli, ale czasami majg charakter przypadkach e Obserwacja i leczenie objawéw w celu poprawy trudno jest go przewidzie¢ podczas
napadowy (ataksja epizodyczna). o Niekompletna diagnoza genetyczna jakosci zycia pierwszej konsultacji.
Klinika Brak objawéw. Niektdre bezobjawowe ® Pierwsze objawy moga by¢ W przypadku rozpoznania choroby e Spojna i kultywowana relacja lekarz-pacjent w e Regularna ocena RCN zgodnie z
choroby genetyczne mozna zdiagnozowa¢ niespecyficzne i utrudniac genetycznej wazne jest, aby wielospecjalistycznym zespole europejskimi lub globalnymi
za pomocq badari genetycznych, jesli sq postawienie diagnozy e poinformowac o ryzyku tez dalsza e Terminowy dostep do leczenia, jesli jest ono wytycznymi
one dostepne. e Niektore RCN maja charakter rodzine dostepne, i/lub dostep do badan klinicznych e Ocena stanu zdrowia psychicznego
zwyrodnieniowy, co prowadzi do e udzieli¢ rodzicom porad dotyczacych dotyczacych RCN pacjenta
Inne RCN, np. wiekszos¢ form otepienia narastania objaw6w u danej osoby planowania rodziny, jesli jest to o Wsparcie dla opiekunéw
czotowo-skroniowego i zaniku w miare uptywu czasu. uzasadnione e Poradnictwo w zakresie zdrowego
wielouktadowego, nie maja podfoza o Brak wiedzy stylu zycia, w tym odpowiedniej
genetycznego. Poradnictwo genetyczne jest wskazane, aktywnosci fizycznej
ale nie zawsze jest natychmiastowo e Pracownicy ochrony zdrowia powinni
dostepne zaleca¢ osobom z RCN uzyskanie
wsparcia od specjalistycznej
organizacji pacjentow
Wyzwania e Obawa przed rozwojem postepujacej Brak $swiadomosci wérdd specjalistow e Oczekiwanie na diagnoze e Brak leczenia o Personel medyczny opiekujacy sie
choroby RCN spoza danej dziedziny w zakresie e Osoby nie badane o Brak wiedzy na temat RCN w lokalnych placéwkach pacjentem z RCN nie zna wytycznych
Wartos¢ badari genetycznych w rozpoznawania pierwszych objawow W sposob systematyczny i wynikajacy z tego brak dostepu do badan dotyczacych opieki nad konkretnym
poréwnaniu z brakiem badari powoduje opdznienia w postawieniu e Brak fatwego dostepu do poradnictwa klinicznych rodzajem RCN
diagnozy genetycznego po postawieniu diagnozy e Obcigzenie finansowe dla rodziny dotknigtej RCN e Trudno jest przewidzie¢ postep RCN
e Stygmatyzacja zwigzana z chorobami e Samoopieka jest trudna, poniewaz trzeba poruszac e Wraz z postepem choroby wzrasta
dziedzicznymi sie migdzy réznymi systemami opieki obcigzenie finansowe i emocjonalne
e W przypadku choréb o wezesnym o Niewystarczajgce wsparcie i opieka
poczatku moze pojawic sig szereg dla oséb cierpigcych na chorobe
wyzwar spotecznych, rodzinnych i nieuleczalng
zwigzanych z przebiegiem zycia
Cele/ Uwzglednienie preferencji pacjenta w e Osoby z chorobami e Terminowa diagnostyka genetyczna, e Wielodyscyplinarna, zintegrowana i holistyczna e Wspdtpraca miedzy pacjentem a
potrzeby zakresie konsultacji z genetykiem i neurologicznymi powinny by¢ Jjesli to mozliwe opieka nad osobami cierpigcymi na rzadkie lekarzami w zakresie komunikacji
psychiatrg (jesli to mozliwe) w sprawie badane zgodnie z wytycznymi e Badania genetyczne dla rodzin z RCN, choroby, z centralnym, dostepnym Zrédtem dotyczacej efektow leczenia
predykcyjnych badar genetycznych diagnostycznymi dostepnymi na jesli jest to wskazane informacji o RCN dla lokalnych pracownikéw e Wsparcie w zakresie optymalnej =
Najlepsze praktyki sugerujq obecnie, stronie internetowej ERN-RND e Ocena prenatalna w rodzinach z RCN, w ochrony zdrowia opieki nad osobami z RCN poprzez Q
aby osoby nie wykazujgce objawdow e Szybszy dostep do badari ktérych wystepuje rozpoznawalna e Uwzglednienie perspektywy rodziny i wsparcie jej lepszy dostep do sprzetu i zasobow 5
choroby genetycznej, ktéra wystepuje w genetycznych dla rodziny z RCN choroba o dziedziczeniu autosomalnie potrzeb, jesli to mozliwe e Pacjenci-eksperci zrzeszeni w E
rodzinie, poddawaty sie badaniom e Dostep do odpowiednich dominujacym (jesli jest to dostepne i e Dostep do terminowego leczenia w celu organizacjach pacjentéw moga o
dopiero po ukoriczeniu 18 roku zycia, z specjalistycznych badan dozwolone w danym kraju) zminimalizowania kosztéw i obcigzenia pomdc w edukacji 0s6b z RCN _E
wyjgtkiem rzadkich sytuacji — gdy W razie potrzeby A spotecznego zwigzanego z chorobg ‘N
istnieje leczenie ratujqgce zycie o Naukowcy powinni uzyskac informacje od 0séb z a
RCN dotyczace punktéw koricowych badan .g
klinicznych, tzn. czy zdoInos¢ komunikowania sie 8
jest wazniejsza niz zdolno$¢ chodzenia %
e Nauka radzenia sobie z chorobg E
(zaréwno pacjent, jak i jego rodzina) =
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