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Rozpoznanie Wczesnych Objawow /' taksji “riedreicha
Moze Przyspieszy¢ Postawienie Wtasciwej Diagnozy
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Woczesne objawy ataksji Friedreicha (FRDA), pojawiajgce sie zwykle miedzy 10 a 15 rokiem zycia,
mogg naktadac sie na inne schorzenia."? FRDA jest najczestszg dziedziczong recesywnie
ataksja,>* wazne jest zatem, aby mysle¢ ,FRDA FIRST”, gdy widoczna jest jakakolwiek
kombinacja ponizszych symptomow.
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Falls’ Imbalance's Reflex loss' Sensationloss'>  Tiredness?
ataksja chodu utrata propriocepcji ostabienie odruchoéw neuropatia zmeczenie
Sciegnistych obwodowa

Diagnostyka genetyczna z zastosowaniem

metody identyfikujacej patogenne powtérzenia tréjnuklieotydowe
GAA w intronie genu FXN (mutacja dynamiczna) jest niezbedna

do potwierdzania diagnozy ataksji Friedreicha.*

96-98% przypadkdéw FRDA jest spowodowane mutacjg dynamiczng w genie kodujgcym
frataksyne - ekspansja powtorzen GAA obecna w intronie genu FXN; tylko 2-4% przypadkow
FRDA jest spowodowane mutacjg punktowg.>®

Kluczowe jest wykonanie wtasciwego testu genetycznego. Nalezy zachowac zatem duzg czujnosc
w przypadku wyboru laboratorium, w ktérym ma by¢ wykonana diagnostyka genetyczna

i zweryfikowanie, czy oferowanym testem zidentyfikuje sie mutacje dynamiczng

w genie FXN.”

Potwierdzenie diagnozy przyspiesza objecie pacjentow chorujgcych
na ataksje Friedreicha multidyscyplinarng opiekg specjalistyczng,
ktéra moze pomoc im dtuzej zachowac niezaleznos¢.®
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taksja riedreicha moze zostac€ przeoczona, poniewaz
pacjenci bardzo czesto zgtaszajg na poczatku objawy
mato specyficzne.'>?

CO MOWIA RODZICIE MLODEGO CO MOWIA PACJENCI, KTORZY CHORUJA

PACJENTA: NA FRDA O POZNYM POCZATKU:

»Ludzie méwig, ze wygladam na odurzonego,
kiedy chodze™"'©

Czy to jest niezdarnos¢, czy ataksja chodu?’

,Syn ma problemy w nocy z wejsciem W ciemnym pokoju czuje sie jakbym byt
po schodach”™® na rozkotysanej todzi"

~Zauwazytam, ze czesto upada”’?

Czy jest to przejsciowa trudnos¢, czy utrata priopriocepcji?®

,W ostatnim czasie mam problem

»Pismo corki jest trudne do odczytania™ — " i
z pisaniem wiadomosci

Czy jest to tymczasowe wyzwanie, czy utrata umiejetnosci motorycznych?’
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