
Tervezd meg, hogy figyelembe
veszed: jövő generációk, munkahe-
lyi változások, otthoni módosítások.

Első tünetek Diagnózis Kezelés Ellenőrzés
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HSP!

Klinikai diagnózis más
állapotok kizárása után.
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A genetikai diagnózis
nem feltétlenül egyértelmű.

A HSP-re csak tüneti kezelés áll
rendelkezésre. Kutatásra és
klinikai vizsgálatokra van szükség.

HSP

A HSP-vel kapcsolatos ismeretek
sok egészségügyi szakember
körében alacsonyak.

HSP!
H H

- A diagnózis bizonyosságának növelése
- A HSP-ben szenvedő emberek szakértői központokba irányítása
- Az összes HSP aspektus tudatosítása és előrejelzése

HSP!
H H

- A klinikusoknak fel kell ismerniük a HSP-t, és ismerniük kell a szakértőket
- Támogatás a HSP-vel élők számára a diagnózis felállítása után
- A HSP-vel élők tájékoztatása és a kezelési lehetőségek biztosítása, beleértve a fizioterápiát és a nyújtást is

Rendszeres nyomon követés.
A személyre szabott terv az
idő előrehaladtával változik.

A HSP-ben szenvedők korai
tünetei közé tartozhatnak az
egyensúlyzavarok és a botlás.

Lehetséges tünetek: fáradtság, vi-
zelési problémák, fájdalom, depres-
szió, görcsök, kognitív problémák.

A korai tünetek gyakran nem
specifikusak.

Gyermekkor 30-50 éves kor.

90+ különböző betegségtípus.
Gyakori a téves diagnózis

HSP

Értsd meg, hogyan fogadd
el az életet HSP-vel.

A HSP-vel élő embereket meg
kell győzni, hogy maradjanak
fizikailag aktívak, a jobb
életminőség érdekében.

Információk nyújtása a támogató
hálózatokról, az aktuális kutatási
munkáról, a betegnyilvántartásokról.

Nem minden HSP-s ember akar
tervezni. Személyre szabott
támogatásra van szükség.

A tünetek lassú lefolyása.
Új tünetek alakulhatnak ki.

A tünetek hatásainak
napról-napra történő változása.

HSP   Herediter Spasticus 
            Paraplegia

Felhívjuk figyelmét, hogy az egyes 
kifejezések (pl. otthoni ápolási 
szolgáltatások, háziorvos, fizioterá-
pia) nem minden uniós országban 
foglalják magukban ugyanazokat  
a szolgáltatásokat, és országon-
ként eltérők lehetnek. A betegek 
érdekvédelmi csoportjai gyakran 
nyújthatnak támogatást és for-
rásokat a betegek és a családok 
számára. 

Felelősségvállalási nyilatkozat 
Az ERN-RND kifejezetten kizárja  
az eladhatóságra vagy a megha-
tározott célra való alkalmasságra 
vonatkozó garanciákat. Az ERN-
RND nem vállal felelősséget az ezen 
információk használatából eredő 
vagy azzal kapcsolatos személyi 
vagy vagyoni sérülésekért vagy ká-
rokért,illetve az esetleges hibákért 
vagy kihagyásokért. 

Frissítve november 2022.

91% neurological symptoms.
9% non-neurological symptoms: 

scoliosis and heart trouble

First Symptoms
Genetic testing is available, but 

gene changes in FA are not 
recognized using standard NGS

One disease-specific therapy in 
Europe and USA approved,

several clinical trials ongoing

Referral to expert center. 
Multidisciplinary team for heart 

condition and diabetes

Assessment of symptoms and 
referral to relevant specialists

Genetic counselling for parents 
regarding future pregnancies 

and siblings above 18.

Mental health support, 
neurological and scoliosis 

assessment

Annual review of mobility, 
ability to do daily activities,

heart, diabetic risk etc.

Confusion and complexity of 
symptoms leads to frequent 

misdiagnosis

Consider diagnosis in all age 
groups, as 1 % of those with FA 

are over 60 years old.

Maintaining personal autonomy 
and ability to walk, access to 

currently available treatments

Children may isolate themselves. 
Parents are often unsure how to 

treat their child with FA

Take patients with multi-system 
complaints seriously, i.e. 

clumsiness, fatigue, back pain

Genetic counselling and testing 
for extended family to avoid FA 

presenting in cousins

Care guidelines should be 
shared with person with FA. 

Worldwide access to therapy

Maximize the potential to live 
as normal a life as possible, e.g. 

driving and part-time work.

Diagnosis Treatment Monitoring
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FA Friedreich’s Ataxia
NGS Next Generation Sequencing

(mapping of entire genome)

Please note that specific terms (e.g. home care 
services, general physician, physiotherapy) 
do not include the same services in all EU 
countries and might differ from country to 
country. Patient advocacy groups can often
provide support and resources for patients 

and families.

Disclaimer
ERN-RND specifically disclaims any warranties
of merchantability or fitness for a particular
use or purpose. ERN-RND assumes no
responsibility for any injury or damage to 
persons or property arising out of or related
to any use of this information or for any 
errors or omissions.

This work is generated within the European 
Reference Network for Rare Neurological Diseases


