
FACT:
Rozpoznanie Wczesnych Objawów Ataksji Friedreicha 
Może Przyspieszyć Postawienie Właściwej Diagnozy

Wczesne objawy ataksji Friedreicha (FRDA), pojawiające się zwykle między 10 a 15 rokiem życia, 
mogą nakładać się na inne schorzenia.1,2 FRDA jest najczęstszą dziedziczoną recesywnie 
ataksją,3,4 ważne jest zatem, aby myśleć „FRDA FIRST”, gdy widoczna jest jakakolwiek 
kombinacja poniższych symptomów. 

Niniejszy dokument jest przeznaczony wyłącznie dla pracowników ochrony zdrowia.
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Diagnostyka genetyczna z zastosowaniem  
metody identyfikującej patogenne powtórzenia trójnukleotydowe 
GAA w intronie genu FXN (mutacja dynamiczna) jest niezbędna 
do potwierdzania diagnozy ataksji Friedreicha.4 

96–98% przypadków FRDA jest spowodowane mutacją dynamiczną w genie kodującym 
frataksynę – ekspansja powtórzeń GAA obecna w intronie genu FXN; tylko 2–4% przypadków 
FRDA jest spowodowane mutacją punktową.5,6 

Kluczowe jest wykonanie właściwego testu genetycznego. Należy zachować zatem dużą czujność 
w przypadku wyboru laboratorium, w którym ma być wykonana diagnostyka genetyczna 
i zweryfikowanie, czy oferowanym testem zidentyfikuje się mutację dynamiczną  
w genie FXN.7

Potwierdzenie diagnozy przyspiesza objęcie pacjentów chorujących 
na ataksję Friedreicha multidyscyplinarną opieką specjalistyczną, 
która może pomóc im dłużej zachować niezależność.8 
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Ataksja Friedreicha może zostać przeoczona, ponieważ 
pacjenci bardzo często zgłaszają na początku objawy 
mało specyficzne.1,5,9

CO MÓWIĄ RODZICIE MŁODEGO 
PACJENTA:

CO MÓWIĄ PACJENCI, KTÓRZY CHORUJĄ 
NA FRDA O PÓŹNYM POCZĄTKU:

„Zauważyłam, że często upada”1,3 „Ludzie mówią, że wyglądam na odurzonego,  
kiedy chodzę”1,10

Czy to jest niezdarność, czy ataksja chodu?1

„Syn ma problemy w nocy z wejściem 
po schodach”10

„W ciemnym pokoju czuję się jakbym był 
na rozkołysanej łodzi”5

Czy jest to przejściowa trudność, czy utrata priopriocepcji?5

„Pismo córki jest trudne do odczytania”1 „W ostatnim czasie mam problem 
z pisaniem wiadomości”10

Czy jest to tymczasowe wyzwanie, czy utrata umiejętności motorycznych?1
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