
FAKT:
Rozpoznání časných známek 
Friedreichovy Ataxie může pomoci 
zkrátit dobu do definitivní diagnózy

Genetický test, který zahrnuje 
analýzu expanze GAA tripletu, 
potvrzuje diagnózu FA4

Téměř 98 % případů FA je způsobeno genetickou variantou v genu pro frataxin 
zvanou expanze GAA tripletů. 2–4 % jsou důsledkem bodových mutací.5, 6

Ne všechny referenční laboratoře nabízejí genetický test, který je schopen tyto 
expanze odhalit, je proto zásadně důležité objednat správný test.7

Časné symptomy Friedreichovy ataxie (FA), které se zpravidla objevují mezi 10. a 15. rokem věku, se mohou překrývat 
s jinými poruchami.1, 2 FA je jedna z nejčastějších dědičných ataxií, proto je nutné3, 4 uvažovat NEJPRVE o FA, 
pokud budou zřejmé a viditelné kombinace následujících symptomů:

Včasné potvrzení diagnózy 
uspíší poskytnutí specializované 
multidisciplinární péče vašim pacientům. 
Ta jim může pomoci udržet jejich 
nezávislost delší dobu.8

Tento dokument je určen pouze pro zdravotnické pracovníky.

Pády1

(ataxie chůze)
Ztráta reflexů1

(areflexie)
Nerovnováha1, 5

(ztráta propriocepce)
Ztráta citlivosti1, 5

(periferní neuropatie)
Únava3

(vyčerpanost)



CO MOHOU ŘÍKAT RODIČE  
MENŠÍCH DĚTÍ:

CO MOHOU ŘÍKAT STARŠÍ 
PACIENTI S POZDĚJŠÍM NÁSTUPEM 

ONEMOCNĚNÍ:

„Všiml jsem si, že často padá.“1, 3 „Lidé říkají, že při chůzi vypadám jako opilý.“1, 10

Je to nemotornost, nebo ataxie chůze?1

„V noci sotva vyjde schody.“10 „Když jsem v temné místnosti,  
cítím se jako na houpající se lodi.“5

Je to přechodná potíž, nebo ztráta propriocepce?5

„Její písmo se čím dál hůře čte.“1 „V poslední době se mi nedaří naťukat textové zprávy.“10

Je to dočasný problém, nebo ztráta jemné motoriky?1

Osoby na fotografiích nejsou skuteční pacienti.
Fotografie slouží pouze pro ilustraci.
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FAKT:
Friedreichova Ataxie (FA) může být 
přehlédnuta, protože pacienti často 
popisují nespecifické počáteční 
symptomy1, 5, 9


