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91% neuroldgiai tiinetek.
9% nem neuroldgiai tlinetek:
skoliodzis és szivproblémak.
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Genetikai tesztek rendelkezésre
allnak, de az FA-ban bekovetkez6
génvaltozasokat a standard NGS
nem ismeri fel.

Eurépdban és az USA-ban egy beteg-
ségspecifikus terapia engedélyezett,
tobb klinikai vizsgalat folyamatban
van.

Szakértdi kozpontba irdnyitas. Multi-
diszciplinaris csapat szivbetegség és
cukorbetegség esetén.
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tiinetek értékelése és megfelel
szakemberekhez valé irdnyitas.

Genetikai tandcsadas a szll6knek a
jovébeni gyermekvallalassal és a 18
év feletti testvérekkel kapcsolatban.
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Mentdlis egészségligyi tamogatas
neuroldgiai dllapot és
gerincferdiilés felmérés.

<1

A mobilitds, a mindennapi tevékeny-
ségek végzésének képessége, a sziv,
a cukorbetegség kockazata stb. éves
fellilvizsgalata.
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A tlinetek Gsszetettsége gyakran

téves diagndzishoz vezet.
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A diagndzist minden korcsoportban
fontoldra kell venni, mivel az FA-
ban szenved&k 1%-a 60 év feletti.

A személyes autondmia és a
jaroképesség megdrzése, a jelenleg
rendelkezésre all6 kezelésekhez vald

hozzaférés.
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A gyermekek elszigetelhetik magukat.
A szl6k gyakran bizonytalanok abban,
hogyan kezeljék FA-s gyermekiiket.
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Vegye komolyan a komplex

panaszokkal kiizd6 betegeket, pl.

Ugyetlenség, faradtsag, hatfajas.
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Genetikai tandcsadas és vizsgalat a
tagabb csaladban, hogy elkerilhet6
legyen az FA megjelenése
unokatestvéreknél.
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A rendelkezésre alld ellatasi iranyelve-

ket meg kell osztani az FA-s személlyel.
A kezeléshez vald hozzaférés
megvaldsitasa vilagszerte.
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A lehet6 legjobban maximalizalja
a lehet6 legnormalisabb életvitel
lehetGségét, pl. autdvezetés és
részmunkaidés munkavégzés.
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FA Friedreich Ataxia
NGS Koévetkez6 generacids szekvenalas

Felhivjuk figyelmét, hogy az egyes kifejezések
(pl. otthoni apolasi szolgaltatasok, haziorvos,

fizioterapia) nem minden unids orszdgban
foglaljdk magukban ugyanazokat a

szolgaltatasokat, és orszagonként eltérék
lehetnek. A betegek érdekvédelmi csoportjai

gyakran nyujthatnak tdmogatast és forrasokat

a betegek és a csalddok szamara.

FelelGsségvallalasi nyilatkozat

Az ERN-RND kifejezetten kizdrja az eladhatésagra
vagy a meghatdrozott célra valé alkalmassagra
vonatkozé garancidkat. Az ERN-RND nem vallal
felel6sséget az ezen informdcidk hasznalatabdl

ered§ vagy azzal kapcsolatos személyi vagy

vagyoni sérilésekért vagy karokért, illetve az

esetleges hibakért vagy kihagyasokeért.
Frissitve 2024 aprilisaban.
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