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Béhounkova 2527/53, Praha 5 — Stodulky
ICO: 099 65 050
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Zakladni udaje

e Pravni forma: spolek
o Zalozeni: brezen 2021
e Sidlo: Béhounkova 2527/53, Stodtilky, 158 00 Praha 5

e ICO: 099 65 050

e Spisova znacka: L 74554 vedena u Méstského
soudu v Praze

e Weboveé stranky: www.frieda.cz
e Email: info@frieda.cz
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Cinnost

o podpora pacientu trpicich Friedrichovou ataxii
e Sireni osvéty o Friedrichoveé ataxii a jeji lé€beée
e komunikace s odbornou Iékarskou verejnosti

e predavani zkusenosti a vzajemna pomoc mezi
pacienty a jejich rodinnymi prislusniky

e komunikace s farmaceutickym prumyslem ohledné
ucinné lécby pacientu s Friedrichovou ataxii
\




. . . ™
Friedreichova ataxie

Friedreichova ataxie (také oznaCovana FA, FRDA, AR spinocerebelarni ataxie) je
vzacné dédi¢né autozomalné recesivni onemocnéni, které zpusobuje
neurodegenerativni proces manifestujici se typicky problémy s pohybem (zjm.
narusenim koordinace pohybu, tzv. ataxii). PfestoZe je Friedreichova ataxie
vzacna, je celosvetové nejbéznejsi formou dédiCné ataxie, ktera postihuje
priblizné 1 z kazdych 50 000 lidi.

Obvykle se hlavni symptomy onemocnéni projevi v obdobi dospivani, pripadné jiz
v pfedskolnim véku a v détstvi (Casny nastup) nebo az v dospélosti Ci seniorském
véku (pozdni nastup onemocnéni).

Friedreichova ataxie je zpusobena defektem (mutaci) v genu oznaceném FXN,
ktery nese geneticky kod pro protein zvany frataxin. Tento protein pomaha
udrzovat bezpecné prostredi v mitochondriich. Mitochondrie vyrabéji energii pro
celou bunku, Cimz v téchto bunecnych organelach pri vysokém metabolickém
obratu vznikaji jako vedlejsi produkt agresivni a toxické molekuly, tzv. kyslikové
radikaly. Frataxin pomaha tyto Skodlivé molekuly odstranovat a pfi spravné funkci
a mnozstvi tak brani pred poskozenim a naslednym zanikem mitochondrie i celé
bunky. Jedinci, kteri zdedi dvé vadné kopie genu, jednu od kazdeho rodicCe, tvori
nefunkcni frataxin resp. jeho nedostateCné mnozstuvi.
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- n . . ™
Friedreichova ataxie

Nervova vlakna v miSe a perifernich nervech v pribéhu onemocnéni degeneruji
a ztencuji se. Periferni nervy prenaseji informace z mozku do téla a z téla zpét
do mozku (napfiklad informaci o chladnych nohach, nebo signal svalim o
planovaném pohybu). V mensi mife také degeneruje mozecek, ¢ast mozku,
ktera koordinuje rovnovahu a pohyb. Toto poskozeni ma za nasledek
neprijemné pocity pfi pohybu (nejistotu), nestabilni rozkyvané pohyby a
zhorSené smyslové funkce, dale ma vliv na fecC, ktera se zhorSuje a stava tzv.
sakadovana. Porucha také zpusobuje problémy se srdcem (tzv. kardiomyopatie,
nejéastgji hypertroficka, ale vzacné dilatadni & arytmogenni). Casto je u
pacientu nutna ortopedicka péce pro skolidzu patefe, ktera muze byt az rychle
progredujici, a to dokonce jiz v pfedchorobi, kdy na onemocnéni obvykle neni
pomysleno. U nékterych pacientu je také potfebna rehabilitacni a ortopedicka
pécCe o deformity nohou (tzv. Friedreichova noha, typicky lukovité nohy — pedes
excavati — s kladivkovitymi prstci a zkracenymi Achillovymi Slachami). Chuze po
SpiCkach muze byt jednim z ¢asnych symptomu jiz v raném détstvi. U nékterych
pacientl s timto onemocnénim se rozvine diabetes mellitus (cukrovka). Obecné
byvaji pacienti béhem 10 az 20 let od objeveni se prvnich pfiznakd upoutani na
invalidni vozik. Jedinci mohou byt v pozdejsich stadiich nemoci zcela neschopni
prace.
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Friedreichova ataxie

Onemocnéni je nékdy provazeno depresemi Ci impulzivitou, tyto obtize se
nedaji dostatecné vysvétlit oCekavatelnymi psychickymi a socialnimi duvody
(napf. horSenim zdravotniho stavu pacienta) a jsou zpusobeny
patofyziologickym mechanismem samotného onemocneéni (zjm. postizenim
mozecCku). Obvykle neni ovlivnéna schopnost mysleni a uvazovani (tzv.
kognitivni funkce), fada pacientu vystuduje vysokou Skolu. Pfipadné muze byt
ovlivnéna prave pod obrazem mozeckového kognitivné-afektivhiho syndromu.

Rychlost progrese onemocnéni neni u pacientu shodna, zalezi na délce poctu
repetic GAA v FXN genu, dale na typu varianty genu, tedy na tom, zda se jedna
o0 nemocného homozygota (pacient ma dvé alely se stejnou nebo velmi
podobnou variantou genu FXN, ktera vznika na podkladé zmnozeni GAA
triplett) Ci slozeného heterozygota (dvé rtizné varianty genu FXN, které zpusobi
onemocnéni — napfr. jedna alela ma nadmeérny pocet repetic GAA a druha alela
ma bodovou mutaci ve stejném genu). Kromé vnitfnich faktort zalezi napf. na
zpusobu rehabilitace pacienta a na vlivu vnéjSiho prostredi. Friedreichova ataxie
tak muze zkratit délku zivota, nej¢astéjSi pfi€inou umrti je onemocnéni srdce.
Nekteri lidé s méne zavaznymi rysy FA se vSak dozivaji Sedesati let nebo
starsiho véku.
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Statutarni organ — vybor
Clenové vyboru:

VLADIMIR HOUSKA, dat. nar. 15. &ervence 1966
Béhounkova 2527/53, Stodulky, 158 00 Praha 5
Den vzniku Clenstvi: 24. brezna 2021

MICHAELA HOUSKOVA, dat. nar. 19. éervence 1965
Béhounkova 2527/53, Stodulky, 158 00 Praha 5
Den vzniku Clenstvi: 24. bfezna 2021

TOMAS HLADIK, dat. nar. 10. ledna 1984
Na Pofici 416, 580 01 Havlickuv Brod
Den vzniku Clenstvi: 24. bfezna 2021




e
Aktivity v roce 2021

e Zalozeni v breznu 2021
e Spusténi webovych stranek www.frieda.cz

e Zalozeni oficialniho uctu spolku: 935016369/0800
e Pravidelné online schuzky ¢lenu



http://www.frieda.cz/

Prehled prijmu a vydaju v roce 2021

e 03.10. 2021

e 30.09. 2021

e 31.08. 2021

e 31.07.2021

e 19.07. 2021

e 30. 06. 2021

Hladik Tomas: Prichozi Uhrada

Cena za sluzby: Odchozi uhrada

Cena za sluzby: Odchozi uhrada

Cena za sluzby: Odchozi uhrada

Hladik Tomas: Prichozi uhrada

Cena za sluzby: Odchozi uhrada

400 KC

-149 K¢

-149 KC

-149 KC

450 KC

-34,76 KC




