
„Miałem problemy z równowagą, 
zwłaszcza podczas biegania lub 
w słabo oświetlonym otoczeniu. 
Lekarze, którzy mnie badali, 
uznali, że za problemem 
ortopedycznym może kryć się 
problem neurologiczny, więc 
poszedłem do neurologa.”   
Filip,* 45 lat

CZY TWÓJ 
PACJENT MOŻE 
MIEĆ ATAKSJĘ 
FRIEDREICHA (FA)?

Co to jest FA?
FA jest rzadką, dziedziczną postacią postępującej ataksji neurodegeneracyjnej. Wiąże się z upośledzeniem 
koordynacji mięśni i postępującą w czasie utratą sprawności. W efekcie chorzy muszą poruszać się na wózku 
inwalidzkim, zwykle po 10–20 latach, a w ciężkich przypadkach, już po 3 latach.1-3

FA jest najczęstszą postacią ataksji dziedziczoną w sposób recesywny. Należy o tym pamiętać podczas 
interpretacji objawów i wstępnej diagnostyki różnicowej.4

Typowe objawy neurologiczne FA

Inne objawy nieneurologiczne, na które należy zwrócić uwagę:

W przypadku 
jakiejkolwiek kombinacji 

tych objawów, pomyśl 
najpierw o FA.

Objawy FA pojawiają się zazwyczaj w wieku 8–15 lat, a najczęściej obserwowane 
to ataksja chodu i niezdarność.2,4

Kardiomiopatia  
(choroba serca)2,7

Upośledzona czynność serca 
powodująca zmęczenie, spłycenie 
oddechu i obrzęki.

Kardiomiopatia rozwinie się 
u prawie wszystkich pacjentów z FA.

Skolioza1,2

Nieprawidłowe boczne 
skrzywienie kręgosłupa.

Bardzo częsta, chociaż może 
być łagodna.

Niewyraźna mowa   
(dysartria)1,2

Problemy z mówieniem, 
niewyraźna artykulacja, 
w zaawansowanych 
przypadkach zdecydowane  
pogorszenie wypowiedzi.

Upadki  
(ataksja chodu)2,5 
W wywiadzie 
potknięcia lub 
niezdarność, utrata 
koordynacji ciała.

Zaburzenia równowagi 
(słaba propriocepcja)2,5

Trudności w chodzeniu 
po linii prostej, 
wymagana pomoc 
w chodzeniu. 

Męczliwość 
(zmęczenie)1,6

Wyczerpanie po rutynowej 
aktywności fizycznej, 
osłabienie mięśni miednicy 
i kończyn dolnych.

*Przedstawiona postać jest chorym na Ataksję Friedreicha. 
Tekst pochodzi z jego wypowiedzi.
Niniejszy dokument jest przeznaczony wyłącznie dla pracowników 
ochrony zdrowia w UE.

Ten materiał został stworzony i sfinansowany przez firmę Biogen. 
Biogen Poland Sp. z o.o., ul. Prosta 18, 00-850 Warszawa.

Odwiedź 
ThinkFA już teraz 
i dowiedz się 
więcej na temat 
rozpoznawania 
oznak FA.
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ROZPOZNANIE FA MOŻNA POTWIERDZIĆ 
WYŁĄCZNIE BADANIEM GENETYCZNYM1,3,4

W przypadku pacjentów z podejrzeniem FA, niezwykle istotne jest skierowanie na badanie 
genetyczne, którego celem jest wykrycie ekspansji powtórzeń tripletów w genie FXN.8,9  

FA jest spowodowana mutacją 
genetyczną w genie frataksyny (FXN), 
a prawie wszystkie przypadki – 96%-98%
– są spowodowane ekspansją powtórzeń
tripletu GAA w obu allelach genu FXN.2,5,8

2-4% pacjentów, posiada jeden allel z patogenną liczbą powtórzeń GAA,
a drugi allel nosi inny rodzaj mutacji, najczęściej mutację punktową albo
delecję.10 ,11 ,12

Rozpoznanie FA zostaje potwierdzone, jeśli liczba potrójnych tripletów GAA 
u pacjentów z FA wynosi >66. 8

Liczba ta zazwyczaj waha się od 100 do 1500 tripletów GAA, przy czym
u pacjentów z większą liczbą powtórzeń obserwuje się: 2

• Wcześniejszy początek choroby
• Cięższe objawy
• Szybsze tempo pogarszania się stanu zdrowia

Zleć badanie genetyczne, kiedy tylko zaczniesz 
podejrzewać FA.

Szybkie potwierdzenie diagnozy FA to szybki dostęp do optymalnej opieki dla Twojego pacjenta.1,3,5

Niniejszy dokument jest przeznaczony wyłącznie dla pracowników 
ochrony zdrowia w UE.
Ten materiał został stworzony i sfinansowany przez firmę Biogen.

© 2024 Biogen. Wszystkie prawa zastrzeżone. Biogen-245710 | Lipiec 2024. 
Biogen Poland Sp. z o.o., ul. Prosta 18, 00-850 Warszawa.

Twój następny ruch może skrócić drogę 
pacjenta do zdrowia.
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