ATAKSJA FRIEDREICHA (FA)

— WSZYSTHO, CO POWINIENES O NIEJ WIEDZIEC




Choroba zabrata nam to, co najpiekniejsze — mtodos¢, plany i marzenia.
Nasi bardzo liczni znajomi nagle przestali nimi byc. Nie ma wyjs¢ do miasta

ze znajomymi, nie ma spotkan. Z dnia na dzien zostaliSmy sami.

Czym jest Ataksja Friedreicha?

Ataksja Friedreicha (FA) jest rzadka, postepujaca chorobg neurodegeneracyjng
o podtozu genetycznym, ktéra nieuchronnie prowadzi do utraty niezaleznosci
ruchowej'2. Wiekszos$¢ oséb chorujacych na FA bedzie musiata zacza¢
korzystac z wozka inwalidzkiego w ciggu okoto 10-20 lat od momentu
pojawienia sie pierwszych objawow’. Ataksja Friedreicha jest choroba
wielouktadowa, ktéra w sposéb drastyczny skraca zycie pacjentéw — ich
Srednia dtugos$¢ zycia wynosi zaledwie 37 lat3. Pierwsze objawy Ataks;ji
Friedreicha - takie jak zaburzenia koordynacji ruchowej, niewyrazna mowa
czy pogorszenie widzenia — pojawiajg sie najczesciej miedzy 8. a 15. rokiem
zycia, cho¢ nie nalezy zapomina¢ o postaciach choroby o tzw. péznym i bar-
dzo péznym poczatku, w przypadku ktérych symptomy moga pojawic sie
odpowiednio po 25 i 40 roku zycia3s.

Rozpowszechnienie FA jest zréznicowane w poszczegdlnych panstwach
i regionach z uwagi na uksztattowana historycznie réznorodnos$¢ genetyczng
ludnosci zamieszkujacej dany obszar. Cho¢ nie istnieja doktadne dane co
do liczby pacjentéw dla Polski, to mozna szacowa¢, ze liczba pacjentéw
w naszym kraju wynosi ok. 150",

% .




Przyczyny FA

Ataksja Friedreicha jest choroba genetyczng, dziedziczona w sposéb
autosomalny recesywny*, co oznacza, ze do wystapienia objawéw konieczne
jest odziedziczenie dwéch wadliwych genéw od obojga rodzicow?. Schorzenie
wywotane jest dysfunkcja genu dla biatka frataksyny — niedobér tego biatka
prowadzi do wystapienia objawéws®. Ataksja Friedreicha jest choroba
wielouktadowa - objawy wynikaja gtéwnie z dysfunkgcji uktadu nerwowego,
ale moga dotyczy¢ réwniez uktadu sercowo-naczyniowego, kostnego
(gtéwnie skoliozy), moczowego, jak rowniez trzustki (m.in. cukrzyca)
wzroku i stuchue,

matka nosicielka ojciec nosiciel

dziecko chore dzieci zdrowe

dziecko dziecko dziecko wolne
nosiciel nosiciel od mutagji
w genie FXN



Jakie objawy wystepuja u 0sob cierpigcych na FA?

FA jest chorobg postepujacg, co oznacza, ze z czasem jej symptomy s3
coraz bardziej dotkliwe dla pacjentéw. Do gtéwnych objawéw, ktére wystepuja
u wiekszosci chorych, zaliczaja sie™

ROZ
eﬂ”»

Niezbornos¢ (ataksja), czyli zaburzenia koordynacji ruchowej,
w tym upadki i chwiejny chéd

Dyzartria, czyli zaburzenie polegajace na powolnej,
niewyraznej mowie

Dysfagia, czyli zaburzenia potykania utrudniajace lub nawet
uniemozliwiajace spozywanie positkéw

Neuropatia nerwu wzrokowego, objawiajgca sie pogorszeniem
widzenia lub catkowitg utratg wzroku

Skolioza, czyli znieksztatcenie kregostupa

Deformacje, takie jak stopa wydrazona i stopa kornisko-szpotawa

Kardiomiopatia przerostowa, polegajaca na wystepowaniu
przerostu lewej komory serca

Zwiekszone ryzyko wystapienia cukrzycy3



Jak diagnozuje sie FA?

Diagnoze FA stawia sie na podstawie objawéw klinicznych. Jednak od wy-
stapienia pierwszych objawéw do postawienia prawidtowej diagnozy moze
minac¢ wiele lat. Wynika to miedzy innymi z wystepowania niespecyficznych
objawéw w przebiegu choroby i pojawienia sie czasem jako pierwszych
objawéw nieneurologicznych np. skoliozy, czy kardiomiopatii. Inne
objawy FA, takie jak postepujaca utrata koordynacji, ostabienie miesni
i zmeczenie, mogg poczatkowo sugerowac wystepowanie innych choréb*.

Aby potwierdzi¢ FA po wystapieniu u pacjenta szeregu objawoéw klinicznych
mogacych wskazywac na te chorobe, konieczne jest wykonanie badania
genetycznego metoda PCR (ang. polymerase chain reaction), zidentyfi-
kowanie mutacji w genie FXN, stanowigcej przyczyne Ataksji Friedreichas.
Badanie to pozwala na wykrycie najczestszej przyczyny FA, mutacji dyna-
micznej, ktéra dotyczy 96-98% oséb, natomiast pozostate 2-4% pacjentéow
wymaga pogtebionej diagnostyki genetycznej i wykonanie dodatkowych
testéw diagnostycznych, m.in. sekwencjonowania genu FXN, aby ostatecznie
potwierdzi¢ lub wykluczy¢ chorobe3.

Leczenie i opieka nad pacjentami z FA

Réznorodnos$¢ objawdw i powiktan wptywajacych na wiele uktadéw/albo
narzadéw w organizmie powoduje, ze FA okreslana jest choroba wielo-
uktadowa, a zatem wymagajacy zaangazowania wielu specjalistow.
Odpowiednia, wielospecjalistyczna i skoordynowana opieka jest absolutnie
kluczowym elementem w przypadku walki z tak ztozong chorobga®.

W warunkach polskiego systemu ochrony zdrowia i ograniczonej dostepnosci
specjalistow, zapewnienie optymalnego dostepu do szerokiego grona
lekarzy jest czesto bardzo utrudnione, szczegdlnie w mniejszych osrodkach.
Do niedawna jedynym mozliwym postepowaniem w przypadku diagnozy
FA byta fizjoterapia, gdyz nie istniata zadna zarejestrowana terapia dla
chorych na Ataksje Friedreicha (FA). Ta sytuacja ulegta zmianie wraz
zrejestracjg pierwszej terapii dla pacjentéw z FA w Stanach Zjednoczonych
(grudzien 2023), a nastepnie w Europie (luty 2024).



Rola opiekunow i wsparcie spoteczne w FA

Opiekunowie odgrywaja kluczowa role w zyciu pacjentéw z FA, zapewniajac
pacjentom codzienng opieke. Najczesciej opiekunami pacjentéw sg ich rodzice
lub najblizsza rodzina.

Bardzo czesto to wtasnie opiekunowie zarzadzaja odpowiednia koordynacja
opieki medycznej — umawianiem wizyt, administrowaniem lekéw, ktére
pacjenci przyjmuja w zwigzku z wystepowaniem szeregu choréb wspotist-
niejacych, przestrzeganiem odpowiedniej diety, pomoca w dotarciu na
fizjoterapie i biezacym monitorowaniem stanu zdrowia pacjenta’™.

Historie pacjentow z FA i ich rodzin

Monika

Mam mtodszq o cztery lata siostre Milene. Od 24 lat pokdj dziele nie tylko
z nig, ale i z Friedreichem. Na FA pierwsza zaczetam chorowac ja, ale zanim
zdiagnozowano u mnie chorobe, objawy pojawity sie takze u Mileny.

Zycie z FA jest jak zycie z nielubianym sgsiadem — nigdy go nie zaakceptujesz,
ale z czasem nauczysz sie go ignorowac. Staramy sie zyc¢ tak, jakby go nie
byto — studiowad, pracowac, mie¢ plany, marzenia, wrogow, przyjaciot
i cele, do ktérych zmierzamy. Ale on jest. Wykrzywia nogi w spastycznym
taricu, bawi sie naszym gtosem, oczami, stuchem, poziomem cukru czy
hormondw. | co najwazniejsze straszy przysztoscig. Bo my najbardziej chyba
boimy sie jutra...



Marta, mama Jakuba

Nasze zycie rézni sie od zycia innych ludzi — czasem beznadziejne, czasem
Smieszne, ale zawsze trudne. Na pewno powoduje, ze zmienit nam sie sposéb
myslenia i patrzenia na rézne sprawy, przestawity nam sie priorytety.

Mimo wszystko zaczeliSmy aktywniej zZyc, brac zycie petnymi garsciami i ko-
rzystac z niego na maksa. Wiele radosci dato nam nurkowanie ze Stowarzy-
szeniem Nurkow Niepetnosprawnych w wodach catego swiata — rozpromie-
nione oczy naszego syna w masce, kiedy widziat mante w Indonezji czy zétwia
w Tajlandii. Bezcenny byt takze widok jego twarzy, kiedy zaglgdat do krateru
wulkanu na Mauritiusie podniesiony przez 3 asystentéw, czy kiedy 7 osob
whnosito go z wozkiem na taras widokowy w Hawanie. Tego nikt nam juz nie
odbierze.

Poznalismy dzieki temu tez innych wspaniatych ,,wézkersow” — dziewczyne
whniesiong na plecach na Rysy, czy inng, ktéra skoczyta ze spadochronem.
Na takich wyjazdach styszelismy czesto od oséb zdrowych: ,jesli do tej pory
czasem wstawatem z tézka, myslgc, Zze mi sie czegos nie chce, to mi wstyd
za te mysli, kiedy patrze na Was”.

Jednak w codziennym Zyciu musimy zmagac sie z chronicznym zmeczeniem
i strachem: co bedzie, jak odejdziemy? Te mysli przychodzqg w nocy, kiedy nikt
nie widzi. A rano znéw trzeba wstawac i by¢ fajterem.



Gdzie uzyskac pomoc?

Jesli zdiagnozowano u Ciebie badz bliskiej Ci osoby Ataksje Friedreicha,
mozesz zwrdcic sie o pomoc do nastepujacych organizacji:

" FA
% FUNDACJA
~“‘ . NA RZECZ FUNDACJA
. " Krajowe Forum PACIENTOW CHOR®B
09 Z ATAKSIA )
®. Orphan FRIEDREICHA MOzGU

www.rzadkiechoroby.org  www.ptchnm.org.pl  www.fundacjafa.pl  www.poradzialania.org www.fchm.pl
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