DIJAGNOZE

FRIEDREICHOVA
ATAKSIJA

Friedreichova ataksija nasliedno je
stanje koje utjee na Zivéani sustav

i uzrokuje probleme s kretanjem.
Osobe s ovim stanjem razvijaju
poremeéenu koordinaciju misi¢a
(ataksiju) koja se s vremenom
pogorsava. Ostale znaéajke ukljuéuju
postupni gubitak snage i osjeéaja u
rukama i nogama, uko&enost misi¢a
(spastiénost) i poteskoée u govoru.
Mnoge osobe imaiju oblik bolesti
srca koji se naziva hipertrofi¢na
kardiomiopatija. Neke razviju
dijabetes, oslabljen vid, gubitak
sluha ili abnormalnu zakrivljenost
kraljeznice (skoliozu). Veéina osoba
s Friedreichovom ataksijom znakove
i simptome po prvi puta iskusi oko
puberteta. Ova je bolest uzrokovana
mutacijama FXN gena i nasljeduje se
u autosomno recesivnom uzorku.

Simptomi se obiéno poéinju javljati
izmedu 5. i15. godine Zivota,
ali se ponekad mogu pojaviti u

odrasloj dobi ili éak u 75. godini.
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Prvi simptom obi&no su poteskoce

u hodu (ataksija hoda). Ataksija se
postupno pogoriava i polako $iri na
ruke, a zatim trup. S vremenom misidi
podinju slabiti i propadati, posebno u
stopalima, potkoljenicama i $akama.
Ostali simptomi ukljuduju gubitak
refleksa tetiva, posebno u koljenima

i gleZnjevima. Cesto postoji postupni
gubitak osjeta u udovima, koji se
moze prosiriti i na druge dijelove
tijela. Cesti su i nerazgovijetan govor
(dizartrija), umor i nehotiéni pokreti
ociju (nistagmus). Veéina osoba koje
boluju od Friedreichove ataksije
razvije skoliozu (savijanje kraljeznice
u jednu stranu) koja, ako je ozbiljna,
moze otezati disanje.

Ostali simptomi koji se mogu pojaviti
ukljuéuju bol u prsima, otezano
disanje i lupanije srca. Ti su simptomi
rezultat razli¢itih oblika sréanih bolesti
koji &esto prate Friedreichovu ataksiju,
poput kardiomiopatije (poveéanije
srca), fibroze miokarda (stvaranje
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srca) i zatajenja srca. Ceste suii
abnormalnosti sréanog ritma kao $to
su tahikardija (ubrzani rad srca) i
sréani blok (poremeéeno provodenje
sréanih impulsa unutar srca). Oko

20 posto osoba s Friedreichovom
ataksijom razvija intoleranciju na
ugljikohidrate, a 10 posto dijabetes
melitus. Neke osobe izgube sluh ili vid.
Brzina napredovanja varira od osobe
do osobe. Opéenito, u roku od 10 do
20 godina nakon sto se pojave prvi
simptomi, osobe s Friedreichovom
ataksijom moraju stalno koristiti
invalidska kolica. Bolest moze

utjecati na o&ekivano trajanje Zivota,
a mnoge osobe s Friedreichovom
ataksijom umiru u odrasloj dobi od
povezane bolesti srca. Medutim, neke
osobe s manje ozbiljnim simptomima
Friedreichove ataksije Zive puno
duze, ponekad do 3ezdesetih ili
sedamdesetih godina Zivota.
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