Rozpoznani casnych znamek
riedreichovy /taxie mize pomoci
zkratit dobu do definitivni diagnozy

KT:

Casné symptomy Friedreichovy ataxie (FA), které se zpravidla objevuji mezi 10. a 15. rokem véku, se mohou pFekryvat
s jinymi poruchami.”? FA je jedna z nej€astéjSich dédi€nych ataxii, proto je nutné*“ uvazovat NEJPRVE o FA,
pokud budou zfejmé a viditelné kombinace nasledujicich symptomd:
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Pady’ Nerovnovaha'® Ztrata reflex(i"”  Ztrata citlivosti'> Unava3
(ataxie chtize) (ztrata propriocepce) (areflexie) (periferni neuropatie) (vy€erpanost)

Geneticky test, ktery zahrnuje
analyzu expanze GAA tripletu,
potvrzuje diagnézu FA*

Témér 98 % pripadd FA je zptisobeno genetickou variantou v genu pro frataxin
zvanou expanze GAA triplet(l. 2-4 % jsou dlsledkem bodovych mutaci.> ¢

Ne vSechny referenéni laboratore nabizeji geneticky test, ktery je schopen tyto
expanze odhalit, je proto zasadné dulezité objednat spravny test.’

VCasné potvrzeni diagndzy

uspisi poskytnuti specializované
multidisciplinarni péce vasim pacientum.
Ta jim mUze pomoci udrzet jejich
nezavislost delSi dobu.?
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Tento dokument je uréen pouze pro zdravotnické pracovniky.




. riedreichova /taxie (FA) muZe byt
KT: prehlédnuta, protozZe pacienti casto
popisuji nespecifické pocatecni
symptomy?’ > ?

CO MOHOU RiKAT RODICE CO MOHOU RIKAT STARSI

MENSICH DETI: PACIENTI S POZDE)SIM NASTUPEM
ONEMOCNENI:

,V8iml jsem si, Ze ¢asto pada.”"3 ,Lidé Fikaji, Ze pfi chlizi vypadam jako opily.”! 10

Je to nemotornost, nebo ataxie chilize?’

»KdyZ jsem v temné mistnosti,
citim se jako na houpajici se lodi.”

Je to pfechodna potiz, nebo ztrata propriocepce?®

.Jeji pismo se ¢im dal hidre cte." .V posledni dobé se mi nedafi natukat textové zpravy.“1°

,V noci sotva vyjde schody.”"®

Je to docasny problém, nebo ztrata jemné motoriky?’
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Osoby na fotografiich nejsou skute¢ni pacienti.
Fotografie slouZi pouze pro ilustraci.
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