BETEGUT FRIEDREICH ATAXIA (FA)

FAZISOK 1 - Els6 tinetek 2 - Diagnozis 3 - Kezelés 4 - EllenGrzés
Betegség Nehézségek a s6tétben jarasban, bizonytalansag | Az FA genetikai vizsgalata 1996 6ta e  Eurdpdban és az USA-ban egy engedélyezett Szakért6i kbzpontba iranyitas
az alldsban vagy a jardsban, majd fokozatos elvégezhetd, de a standard Ujgeneracids betegségspecifikus terdpia - omaveloxolon multidiszciplinaris csoportok
jaraszavar és a végtagok Ugyetlensége. szekvenalds (NGS) nem képes detektalni, és e Szémos klinikai vizsgalat van folyamatban kiilénb6z6 | pevondsaval a skolidzis testnévekedés
L specialis eljarast igényel. betegségmaodosito kezeléssel alatti megfigyelése, valamint a sziv- és
Az etnbere!f 91%-a rossz egyensulyérzékkel vagy e Skoliézis m(itét akkor indokolt, ha a Cobb-sz6g >30 cukorbetegség kockazatanak egész
st e fak. - életen 4t tartd ellendrzése céljabol.
e Akardiomiopatia gyogyszeresen kezelhet6
9%-uknal nem neuroldgiai tiinetek, pl.
gerincferdiilés (skolidzis) vagy szivproblémak
jelentkeznek, amelyek megel6zhetik a
neuroldgiai tiineteket.
Klinika A tiinetek értékelése és a megfelel§ Tandcsadas: 1) Pszicholdgiai és mentalhigiénés tdmogatds az egyén Evente kontroll az alabbiak

szakemberekhez vald iranyitas.

Multidiszciplinaris csapatok, amelyekben szlikség
szerint neuroldgus, ortopédus, kardioldgus,
pszicholdgus és mas egészségligyi szakemberek
is részt vesznek.

e  Aszil6k a jovGbeli terhességekkel
kapcsolatban

e  Atestvéreket, hacsak nem
tinetmentesek, altaldban nem
vizsgaljak 18 éves koruk el6tt. Egyes
kdzpontok genetikai vizsgalatot
kindlnak, ha a késedelem szorongast
okoz

° FA-vel él6k partnerei

e  FA hordozok

e  Reprodukcids koru rokonok

és a csaladtagok szamara ebben az életet
megvaltoztato allapotban. A serdiil6knél fokozottan
fennall az 6ngyilkossagi gondolatok kockazata.

2) Eves neuroldgiai értékelés

3) Skoliodzis és labdeformitas vizsgalata annak
megallapitasara, hogy fizioterdpia, sin vagy m(itét
szlikséges-e.

értékeléséhez:

1) Mobilitas

2) A mindennapi életvitelhez
sziikséges tevékenységek

3) Szivproblémak

4) Diabetes mellitus statusz

5) Barmilyen mas tiinet vagy eltérés
kialakuldsa, annak értékelése,
hogy ezek az FA-nak tudhatok-e
be

Kihivasok

1) Konnyl 6sszekeverni az FA-ra jellemzé
lgyetlenségét a ndvekedési rohammal

2) Avaltozasok alattomosak az FA-ban, és
el6fordulhat, hogy az egyén vagy a csaladja
nem veszi észre Gket a korai szakaszban

3) Az FA atipisosan is jelentkezhet

A fenti tényezG6k téves diagndzishoz vagy az
FA diagnozisanak késedelméhez vezetnek.

Mivel az Uj génszekvendlasi (NGS)
technoldégiaval nem konnyd azonositani az
FA-t, el6fordulhat, hogy nem veszik észre,
hacsak a neurolégus nem kéri kifejezetten a
vizsgalatot.

Az omaveloxolonhoz val6 hozzaférés annak magas ara
miatt.

Batoritani:

e  hatso tdmaszos jardkeret hasznalatat, hogy
megprébaljak meghosszabbitani a jaroképességiiket.

e  Qatarsas tevékenységekben valo részvételt

e aszilSket, hogy ha van elérhet6 kiilsé segitség, akkor
azt vegyék igénybe, ami rovid sziinetet biztosit
szamukra, és béviti az FA-s személy tarsadalmi korét

e serdilGket az autondmia megébrzése érdekében

A sziil6ket tdmogatni kell, és tanacsot
kell adni nekik, hogyan kozoljék a
diagndzist az érintett gyermekukkel.

El6fordulhat, hogy a gyermek/serdiilé
fizikailag nem képes felvenni a versenyt
tarsaival, és visszahuzodo lesz.

Ennek eredményeképpen a szlil6k
gyakran traumatizalédnak, és nem
tudjak, hogyan kezeljék és milyen
tanacsokkal Iassak el az FA-s személyt.

Célok

A tobb szervrendszerre kiterjed6 panaszokat
(kulonosen gyermekek és serdiil6k
esetében) komolyan kell venni, pl.

Az ataxias személy tlinetmentes
testvéreinek, nagynénjeinek/nagybatyjainak
és nagysziileinek genetikai tanacsadast és
vizsgalatot kell felajanlani, hogy elkerilheté

e  Vildgszerte ingyenes hozzaférés az omaveloxolonhoz
mindazok szamara, akiknek FA-jik van

e  Aneuroldgusok megosztjak a frissitett (2022-es) FA-
ellatasi iranyelveket azokkal, akiknek FA-juk van, ami

Maximalizalni a személy lehet&ségeit
abban, hogy a lehet6 legnormalisabb
életet élhesse. Ebben a tekintetben
nagyon fontos az életvezetés




egyensulyzavar, faradtsag, szivproblémak, legyen az FA megjelenése az lehet6vé tenné az egyén szdmara, hogy szlikség megtanuldsa és a részmunkaidds
hatfajas (skolidzis) és szorongas. unokatestvéreknél és a kdvetkezd esetén magaval vigye ket mas egészségigyi ellatasi foglalkoztatas.
generacidkban. eseményekre, ill. baleseti és slirg6sségi ellatasra.

A fenti, tobb szervrendszert érintd, bizonytalan
panaszokkal rendelkez6knél kérjen
masodvéleményt, kiiléndsen, ha a sziil6k nagyon
aggddnak.

Felhivjuk figyelmét, hogy az egyes kifejezések (pl. otthoni apolasi szolgdltatasok, haziorvos, fizioterapia) nem minden unids orszagban foglaljak magukban ugyanazokat a
szolgaltatdsokat, és orszagonként eltérék lehetnek. A betegek érdekvédelmi csoportjai gyakran nydjthatnak tdmogatdst és forrdsokat a betegek és a csalddok szamara.

FelelGsségvallalasi nyilatkozat
Az ERN-RND kifejezetten kizarja az eladhatdsagra vagy a meghatarozott célra vald alkalmassdgra vonatkozé garancidkat. Az ERN-RND nem vallal felel6sséget az ezen informacidk

hasznalatabol ered6 vagy azzal kapcsolatos személyi vagy vagyoni sériilésekért vagy karokért,illetve az esetleges hibakért vagy kihagyasokért.
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