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Desafios

Objetivos

Primeiros sintomas

Diagnostico

Tratamento

Monitorizagao

91% s3o sintomas neurolégicos.
9% sdo sintomas ndo neuroldgicos:
escoliose e problemas cardiacos
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Os testes genéticos estdo disponi-
veis, mas as alteragdes genéticas
na AF ndo sao reconhecidas
utilizando as normas de NGS.

Existe uma terapia especifica apro-
vada na Europae nos EUA, e estdo
em curso varios ensaios clinicos.

Encaminhamento para um centro
especializado. Equipa multidisci-
plinar para doengas cardiacas e

I diabetes.

Avaliagdo dos sintomas e encamin-
hamento para especialistas
competentes.
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Aconselhamento genético para os
pais relativamente a futuras gravi-
dezes e irmdos acima dos 18 anos.
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Apoio a saude mental, avaliagao
neuroldgica e de escoliose.
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Avaliacao anual da mobilidade,

capacidade para realizar ativida-
des diarias, saude cardiaca, risco
diabético, etc.
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A confusdo e a complexidade dos’
sintomas conduzem frequen-
temente a erros de diagndstico.
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Considerar o diagndstico em todos
0s grupos etarios, uma vez que

1% das pessoas com AF tém mais
de 60 anos de idade.

Manutenc¢do da autonomia pessoal
e da capacidade de andar, acesso
aos tratamentos atualmente

Q. disponiveis.
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As criangas tendem a isolar-se. Os
pais muitas vezes ndo sabem como
tratar o seu filho com AF.
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Levar a sério os doentes com quei-
xas multissistémicas, ou seja, falta
de jeito, fadiga, dores nas costas.
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Aconselhamento e testes genéticos
para a familia alargada para evitar
que a AF se estenda aos primos.
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As diretrizes de cuidados estao
disponiveis e devem ser partilhadas
com a pessoa com AF. Acesso
global a terapia.
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Maximizar o potencial para viver
uma vida tdo normal quanto
possivel, por exemplo, conduzir e
trabalhar em regime de part-time.
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AF Ataxia de Friedreich
NGS Sequenciagao de Nova Geragao
(mapeamento de todo o genoma)

Por favor, tenha em atengdo que os termos
especificos (por exemplo, servigos de
cuidadosao domicilio, médico de clinica
geral/ médico de familia, fisioterapia) ndo
incluem os mesmos servigos em todos os
paises da UE e podem diferir de pais para
pais. Os grupos de apoio aos doentes podem
fornecer, frequentemente, apoio e recursos
aos doentese as familias.

Declara¢ao de exoneragaode
responsabilidade

A ERN-RND renuncia especificamentea
guaisquergarantiasde comercializagdoou de
adequacgdoa uma utilizagdo ou objetivo
especificos. A ERN-RND ndo assume qualquer
responsabilidade por quaisquerlesdes ou
danos a pessoas ou bens decorrentes ou
relacionadoscom a utilizagdo desta
informagdo ou por quaisquererros ou
omissoes.
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