ATAKSJ
FRIEDREICHA (FA)?

CotojestFA?

FA jest rzadkq, dziedziczng postaciq postepujqcej ataksji neurodegeneracyjnej. Wiqgze sig z uposledzeniem
koordynacji miesni i postepujgcq w czasie utratq sprawnosci. W efekcie chorzy muszq porusza¢ sie na wozku

inwalidzkim, zwykle po 10-20 latach, a w ciezkich przypadkach, juz po 3 latach."3

FA jest najczestszq postaciq ataksji dziedziczong w sposob recesywny. Nalezy o tym pamietaé podczas

interpretacji objawow i wstepnej diagnostyki réznicowej.*

Typowe objawy neurologiczne FA

ﬁ

Upadki

(ataksja chodu)?s
W wywiadzie
potkniecia lub

ﬁ

Zaburzenia rownowagi
(staba propriocepcja)?®

Trudno$ci w chodzeniu
po linii prostej,

i

Meczliwosé
(zmeczenie)'®
Wyczerpanie po rutynowej
aktywnosci fizycznej,

~
~

Niewyrazna mowa
(dysartria)*

Problemy z méwieniem,
niewyrazna artykulacja,

niezdarno$¢, utrata ostabienie migsni miednicy w zaawansowanych
L wymagana pomoc S
koordynacji ciata. A i konczyn dolnych. przypadkach zdecydowane
w chodzeniu. ) -
pogorszenie wypowiedzi.

@

Kardiomiopatia
(choroba serca)??

Skolioza'?

Uposledzona czynno$¢ serca
powodujgca zmeczenie, sptycenie
oddechu i obrzeki.

Nieprawidtowe boczne
skrzywienie kregostupa.

Bardzo czesta, chociaz moze
Kardiomiopatia rozwinie sig by¢ tagodna.

u prawie wszystkich pacjentow z FA.

*Przedstawiona postac¢ jest chorym na Ataksje Friedreicha.

Tekst pochodzi z jego wypowiedzi.

Niniejszy dokument jest przeznaczony wytqgcznie dla pracownikow
ochrony zdrowia w UE.

Ten materiat zostat stworzony i sfinansowany przez firme Biogen.
Biogen Poland Sp. z 0.0, ul. Prosta 18, 00-850 Warszawa.

'Biogen.
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FA jest spowodowana mutacjqg
genetyczng w genie frataksyny (FXN),

a prawie wszystkie przypadki — 96%-98%
- sg spowodowane ekspansjqg powtorzeh
tripletu GAA w obu allelach genu FXN.2%8

2-4% pacjentdw, posiada jeden allel z patogennq liczbq powtérzeh GAA,
a drugi allel nosi inny rodzaj mutaciji, najczesciej mutacje punktowq albo
delecjelom12

Rozpoznanie FA zostaje potwierdzone, jesli liczba potrdjnych tripletdw GAA
u pacjentéw z FA wynosi >66.8

Liczba ta zazwyczaj waha sie od 100 do 1500 tripletdw GAA, przy czym
u pacjentéw z wigkszq liczbqg powtdrzeh obserwuje sig:?

« Wczesniejszy poczgtek choroby

- Ciezsze objawy

* Szybsze tempo pogarszania sie stanu zdrowia

W przypadku pacjentdw z podejrzeniem FA, niezwykle istotne jest skierowanie na badanie
genetyczne, ktérego celem jest wykrycie ekspansji powtdrzen tripletdéw w genie FXN.5°

Twoj nastepny ruch moze skréci¢ droge
pacjenta do zdrowia.

Zle¢ badanie genetyczne, kiedy tylko zaczniesz
podejrzewaé FA.

Szybkie potwierdzenie diagnozy FA to szybki dostep do optymalnej opieki dla Twojego pacjenta.'?s
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