Pacientska cesta FRIEDREICHOVA ATAXIE (FA)

FAZE 1 - Prvni pfiznaky 2 - Diagnostika 3 - Lécba 4 - Monitorovani
Nemoc PotiZe s chiizi ve tmé, nejistota ve stoji nebo pfi Cilené genetické testovani na FA je mozné e Jedina lé¢ba specificka pro dané onemocnéni Odeslani do odborného centra se
chizi, ndsledovana postupnou ztratou provadét od roku 1996. Standardni schvalena v Evropé a USA — omaveloxolon. zapojenim multidisciplindrnich tyma
schopnosti chiize a koordinace kongetin. sekvenovani nové generace (NGS) e  Probiha nékolik klinickych studii s pouzitim réiznych pro sledovani skoliézy béhem dospivani
nerozpozna zmény gend u FA a vyzaduje |é¢ebnych postupt modifikujicich onemocnéni. a celozivotni sledovani rizika
91 % lidi trpi poruchami rovnovahy nebo pady. specifické nastroje. e  Operace skoliézy mGze byt indikovana, pokud onemocnéni srdce a rizika onemocnéni
je Cobbav thel > 30 stupiid. diabetes mellitus.
9 % pacientl md jiné neZ neurologické priznaky, *  Kardiomyopatii Ize l€Cit Ieky.
napft. skoliézu nebo srdec¢ni potize, které mohou
predchazet neurologickym priznakim.
Klinika Posouzeni piiznakd a odeslani k prislusnym Poradenstvi: 1)  Psychologicka a duSevni podpora pro jednotlivce a Kazdoroéni vysetieni za icelem
specialistiim. vsechny ¢leny rodiny v pfipadé vyskytu tohoto posouzeni:
e  Rodice ohledné budoucich té&hotenstvi onemocnéni, které zasadné méni Zivot. Dospivajici
Multidisciplinarni tymy, které zahrnuji neurologa, | ®  Sourozenci, pokud nejsou jsou vystaveni 1) Mobility
ortopeda, kardiologa, psychologa a dalsi symptomaticti, nejsou obvykle zvysenému riziku sebevrazednych myslenek. 2) Cinnosti kazdodenniho Zivota
zdravotnické pracovniky podle potieby. geneticky testovani pred dosazenim 2) Kazdoroéni neurologické vysSetieni. 3) Srdecnich problém
véku 18 let. Néktera centra nabizeji 3) Posouzeni skolidzy a deformity chodidla, 4) Pritomnosti Diabetes mellitus
geneticky test, pokud zpoZdéni vyvolava zda bude indikovana fyzioterapie, aplikace dlahy nebo | 5) Vyvoje jakychkoli dalSich obtizi ¢i
Uzkost. operace. priznaktll, posouzeni,
e  Partnefiosob s FA jsou-li zplsobeny FA.
. Nosici FA
e Pfibuzniv reprodukénim véku
Vyzvy 1) Je snadné zaménit nekoordinovanost Vzhledem k tomu, Ze FA neni snadno Pristup k omaveloxolonu kvali jeho vysoké cené Rodice by méli byt podporovani a méli
pohybu osob s FA s ristovym spurtem. identifikovatelnd pomoci nové by byt informovani o tom, jak sdélit
2) Zmény zdravotniho stavu u osob s FA jsou technologie sekvenovani genti (NGS), Doporutujte: diagndézu svému postizenému ditéti.
zakefné a nemusi byt pro jedince nebo jeho | muZe byt prehlédnuta, pokud neurolog
rodinu v po&ateéni fazi zFejmé. neindikuje cilenou genetickou analyzu na FA. | ® pouzivani choditka, které umoznuje pacientim Dité/dospivajici nemusi byt schopno
3) FA mlZe mit atypické projevy prodlouzit jejich schopnost chodit. fyzicky soupefit se svymi vrstevniky a
e  Ucast na spolecenskych aktivitach s vrstevniky muZe se stahnout do sebe.
e  rodic¢iim vyuZivat pomoc socialnich sluzeb, pokud jsou . . N
VySe uvedené faktory vedou k chybné diagnéze dostupné, coz jim mlze poskytnout kratkodobou Y dusled'ku t?h'o Jsou vroldllce casFov
nebo k opozdéné diagndze FA. ulevu v trvalé péci a osobé s FA umozni navazat nové traumatlz?vam anevedi, jak s ditétem s
socialni vazby. FA komunikovat a podporovat ho.
e adolescentlim zachovat si co nejvyssi miru
sobéstacnosti.
Cile Budte vnimavi k pacientlim s Asymptomatickym sourozenclm, e Umoznit celosvétové vSsem pacientlm s FA Maximalizovat potencidl pacientl s FA

vicesystémovymi potizemi (zejména u déti

a dospivajicich), tj. Spatnd rovnovaha, Unava,
uzkost, problémy se srdcem, bolesti zad
(skoliéza).

Rodi¢iim pacientl s vySe uvedenymi
vicesystémovymi nejasnymi potizemi

tetdm/strycim a prarodi¢im osoby s FA by
mélo byt nabidnuto genetické poradenstvi a
testovani, aby se zabranilo vyskytu FA u
bratrancl a sestrfenica v

dalsich generacich.

dostupnost k omaveloxolonu.

e  Neurologové sdileji aktualizovany (2022) souhrn
informaci jak pecovat o osoby s FA, coZ by umoznilo
pacientovi s FA predkladat jej pfi navstévach u
dalsich lékart nebo na pohotovosti.

Zit co nejbéznéjsim plnohodnotnym
zpusobem Zivota.

V tomto ohledu je velmi dllezité
naucit se fidit auto a pracovat na
Castecny Uvazek.




doporucujeme zvazit druhy nazor, zejména
pokud jsou jimi znepokojeni.

Méjte prosim na paméti, Ze specifické pojmy (napf. sluzby doméci péce, vSeobecny lékaf, fyzioterapie) nezahrnuji stejné sluzby ve vSech zemich EU a mohou se v jednotlivych zemich lisit.

Skupiny na podporu pacientd mohou ¢asto poskytovat podporu a zdroje pro pacienty a rodiny.

Odmitnuti odpovédnosti

ERN-RND vyslovné odmita jakékoli zaruky prodejnosti nebo vhodnosti pro konkrétni pouZiti nebo tcel. ERN-RND nenese Zadnou odpovédnost za jakékoli zranéni nebo $kody na osobdch nebo majetku,

které vzniknou v dUsledku nebo v souvislosti s pouZitim téchto informaci, ani za jakékoli chyby nebo opomenuti.

Aktualizovano v dubnu 2024.
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