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FA je vzdcnd dédiénd forma progresivni neurodegenerativni ataxie spojend s postupnym zhorSovanim
svalové koordinace a sily, kterd u vétsiny pacientl vede k odké&zdani na invalidni vozik do 10 az 20 let, v
z@vazinych pfipadech jiz v pribéhu 3 let.! 34

Rané symptomy FA, které se zpravidla objevuji mezi 8. az 15. rokem véku, se mohou prekryvat s jinymi stavy,
proto je zGsadné dulezité pfi posuzovani symptomu a provadéni poéatecni diferencialni diagnostiky
zvazit moznost FA.®

BlizSi pohled na bézné symptomy FA
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Pady (ataxie chtize) Unava (vycerpanost)'® Potize s mluvenim
a nerovnovdaha (Spatna Vy&erpani po bézné télesné nebo Spatna artikulace'?
propriocepce)*? aktivité, svalova slabost v oblasti Potize s mluvenim, nezietelnd
Zhorseni chlze a rovnovahy pdnve a dolnich koncetin artikulace, kterd v pokrocilych
vedouci k nutnosti chize pfipadech zhorsuje
S oporou srozumitelnost vyjadfovani

Jiné nez neurologické
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Kardiomyopatie Skoliéza'? Kdykoli bu?ete X
(srdeéni onemocnéni)3’ Abnormailni zakfiveni patefe do POZOI'?VGt.JGKOUKOH
Zhorsend srdecni funkce vedouci stran kombinaci téchto

k Gnaveé, dusnosti a otokdim symptomﬁ, myslete

nejprve na FA.
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CIM DRIVE DOJDE K POTVRZENI DIAGNOZY
FA SPRAVNYM GENETICKYM TESTEM,

Potvrzeni FA spravnym genetickym testem
je klicové® ™

FA je zplisobena genetickou mutaci v genu frataxin (FXN),
kdy téméF véechny pripady (98 %) jsou zplUsobeny expanzi

[s)
repetic tripletu GAA2 32 98 %

Diagnéza FA muze byt potvrzena pouze v pfipadé, Ze test \
odhali vice nez 66 repetic tripletu GAA v obou kopiich
genu FXN.?

V pfipadé pacientl s podezienim na FA je zasadné dulezité zazadat o geneticky

test slouzZici ke zjiSténi expanze repetic tripletu v genu FXN.%™°

Casnéjsi odeslani ke specialistovi nebo do specializovaného centra pro
Ié€bu ataxie mlize mit vyznamny dopad na vase pacienty s FA.®°
Pacienti s FA potfebuji specializovanou péci a peclivé zivotni planovani.”

Aktivni roli mUzete v |é€bé svého pacienta sehrat rychlym potvrzenim diagndzy FA a urychlenim
jeho pristupu k optimalni péci8
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Zku$eny specialista Multidisciplinarni tym nebo skupina V péci specializovaného tymu
mtiZe iniciovat sestaveni dalsich specialistl nebo centra mohou pacienti
personalizovaného I1éEebného maze pokryt celé spektrum projevd dostat nejmoderngjsi dostupnou
planu, ktery pacientovi piinese onemocnéni FA a sestavit plan lécbu a ziskavat informace
péci vychdzejici z nejnovéjsich péce prizpusobeny individudinim 0 nejnovejsich qurfa]g:lch v lecbe
poznatkd. 0" potfebd&m vaseho pacienta.®™ tohoto onemocnéni.

Rozpoznejte rané pfiznaky FA a co nejrychleji odeslete pacienta k neurologovi,
aby se mu dostalo maximalni mozné péce.
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