»Skutecnost, Ze jsem mél také

potize s udrZenim rovnovdhy,

a to zejména pri béhu nebo za

zhorsenych svételnych podminek,

privedla mé vysetrujici lékare

k podezreni, ze by za mym

ortopedickym problémem mohl

byt jesté néjaky neurologlcky,
takZe mé poslali za neurologem.*

MOHLBY VAS
PACIENT MiT

llustracni foto

CojetoFA?

FA je vzdcnd dédiénd forma progresivni neurodegenerativni ataxie spojend s postupnym zhorsovanim
svalové koordinace a sily, kterd u vétsiny pacientl vede k odkézani na invalidni vozik do 10 az 20 let,
v z&vaznych pfipadech jiz v pribéhu 3 let od objeveni prvnich pfiznakd.”*

FA je nejéastéjsi dédiéna ataxie, je proto zasadné dulezité tuto moznost zvazit pfi posuzovani symptomu
a provadéni pocateéni diferencialni diagnostiky.*

Bliz$i pohled na bézné neurologické symptomy FA
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Pady Nerovnovdaha Unava Potize s mluvenim
(ataxie chize)2 s (8patné (vycerpanost)'® netl?l‘() SIP"“"‘:’
Zakopdavani nebo propriocepce)?® Vyc&erpdni po béiné ar L ulace .
nemotornost, ztrata PotiZze s chuzi télesné aktivits, Potize s mluvenim,
koordinace vpred, zavislost svalovd slabost nezretelna artikulace,
na pomdckach v oblasti panve kterd v pokrocilych

usnadiujicich chizi a dolnich kongetin pfipadech zhorsuje
srozumitelnost

vyjadfovani

/\

Symptomy FA se zpravidla objevuji mezi 8. az 15. rokem véku, pfi€emz nejcastéji
pozorovanymi ranymi pfiznaky jsou ataxie chlize a nemotornost.>*

Jiné nez neurologické symptomy, kterym je tfeba vénovat pozornost:

©

Kardiomyopatie

(srde&ni onemocnéni)??
ZhorSend srdec¢ni funkce vedouci
k Gnavé, dudnosti a otokdim

Kardiomyopatie se rozvine
u téméf vSech pacientl s FA.

FA - Friedreichova ataxie

Skoliéza"?

Abnormadlni zakfiveni pétefe do
stran

Velmi €astd, i kdyz mlze byt
mirnd.

Kdykoli budete
pozorovat jakoukoli
kombinaci téchto
symptomu, myslete
nejprve na FA.

- Biogen



DIAGNOZA FA MUZE BYT POTVRZENA
POUZE

FA je zpusobena genetickou mutaci v genu

pro frataxin (FXN), kdy téméF véechny

pfipady (98 %) jsou zplsobeny expanzi

repetic tripletu GAA.258

Diagnéza FA je potvrzena, pokud je u pacienta zjistén
pocet repetic tripletu GAA > 66.8 \

Jejich pocet se zpravidla pohybuje v rozmezi 100 az 1500
tripletd GAA, pficemz u pacientld s vy$§im poctem repetic
pozorujeme:?

« Casnéjsi ndstup onemocnéni

« zGvaznéjsi symptomy

* rychlejsi zhorSeni stavu

V pfipadé pacientl s podezienim na FA je zdsadné dUlezité zazadat o geneticky test slouzici ke
zjisténi expanze repetic tripletu v genu FXN.8°

Vvas dalsi krok muze zmeénit jejich zivotni cestu.

PFi podezFeni na FA okamzité zazadejte o geneticky test.

Cim dfive dojde k potvrzeni diagnozy FA,
tim dfive se muze pacientovi dostat optimalni péce.'>°

Genetické vysetieni poskytuje Ustav biologie a Iékafské genetiky 2. LF UK a FN Motol
http://www.fnmotol.cz/ublg/
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