YA o b o

HHBOT ETA

NPENy BHITH JSFiDA CIHfA!LEGES
Fodmoen . unoomfanns Toba ghate mrmaik, Life is a pazzle,
R ta il 16 ke collect it

¥ueot co Npegussuum / Jeta me Sfida / Life With Challenges
dpupgpajxosa atakcuja

KNS G 11.1 / Friedreich ataxia

FRIEDREICH'S ATAXIA

p: ial ATP il Stress
in Friedreich’s Ataxia®'®

®puapajxoBa aTakcuja npeTcTaByBa peTka 60necT Koja rnaBHO ro 3adaka HEPBHMOT CUCTEM U CPLETO.
Mps nat oBaa 6osecT ja onuwwan repmaHckMoT nekap HuKkonayc ®pugpajx Bo 1863 rogmHa, No KOro 1
oBaa 6osiecT ro gobuna cBoeTo ume.

MpuymHaTa 3a oBaa 60/1€CT € HeAOCTAaTOKOT Ha MPOTEUHOT GPaTaKCHH.

Ce BepyBa Aeka GppaTakCMHOT Ae/yBa Kako pe3epBoap Ha »Keneso, 0cnoboaysajikm ro UCTOTO Camo Kora
e noTpebHo. Bo cnyyan Kora ¢ppaTakCMHOT € BO He40BOJIHO KOJIMYECTBO, KeNe30To BO MUTOXOHAPUUTE
Ha KNeTKuTe ce HaTpynysa BO abHOPMa/HW BPeAHOCTH, Kaje CleAn OKCMAATUBEH CTPEC, WTo e e
eceHuUMjaNHa NPUYMHA 3a OLITETYBarbE Ha MUTOXOHAPUNTE, a MOTOA M Ha CaMaTa KaeTKa.
MuToxoHAapuWjaTa genyBa Kako MPUMapeH M3BOP Ha eHepruja 3a CKOPO CUTe KNeTKM BO HALEeTo Teso, na
M OTTamy 3Ha4YeHLeTO Ha BANjaHMETO Ha GPaTaKCUHOT Ha K/IETKUTE Ha HEPBHUOT CUCTEM, CPLLETO, a YECTO
W Ha ApyruTte TKUBa.

FNaBHUTE HEBPOJIOLWKM CUMNTOMM BK/TydyBaaT MyCKy/1Ha c1aboCT M aTakcuja, ryberbe pamHOoTEXa U
KoopAMHaumja Ha ABUNKerbe. MHTeNeKTOT OCcTaHyBa HeAoMnpeH. 3acerHatocTa Ha CPLETO 3anoYHyBa BO
BMA Ha 61arn 40 cepno3oHM abHOPMaIHOCTU OMacHM Mo KMBOT. PpuapajxoBaTa aTakcuja e HacneaHa
6onecT nopaamy MyTaLmja Ha FeHUTE Koja MOXe [a Ce NpeHecyBa 04 reHepauuja Ha reHepaumja, a
CTOTMHM FOAMHU Aa He Ce NPerno3Hae o4, Y1eHOBUTE O/, CEMEjCTBOTO, a CO TOa U Aa He3HaaT AekKa ce
HoCHTENN.



Bo cBeToT oBaa 6onect norogysa 1 o 50.000 nyfe 1 npunara Ha rpynata mefycebHo NoBp3aHu
nopemeTyBakba, MO3HATU KaKo Hacle4Ha aTaKcuja.

O6uyHo, aTakcujaTa NpBMH r1 3adaka Ho3eTe 1 TOP30TO, LITO A0BeAYBa A0 YECTU COMHYBaHba,
HecTabuaHu aemKerba. CNocobHOCTa Aa ce 0APXKM PaMHOTEXKATA U A Ce KOOPAMHMPA ABUKEHETO CO
TEeKOT Ha BpeMeTo NpoAo/IXKyBa Aa onara, a MyCKy/iuTe Ha Ho3eTe cTaHyBaaT cnabu 1 necHo ce
3aMoOpyBaaT, Na Ha NAUMEHTOT ABUXKEHETO MY e ce noTewko. NoTpebaTta o4 MHBaNMACKATa KOJIMYKA ce
jaByBa nomery 5 n 15 roguHa o4 no4YeToKoT Ha 6onecta. HeKoKy roagMHK NoAoLHa, yfeTo co
dpuapajxoBa aTakcuja MoxKe Aa Mmaat npobaemu co roBopoT U HUBHUTE 360pOBU M NepLenMpame
KaKo 6aBeH, YyaeH HaunH, NoA06po NO3HAT KaKo ,KackageH roBop” namn amsaptpuja. OBoj npobaem e
npeansBuMKaH o4 HeA0CTaTOK Ha KoopAanHauMja U c1abocT Ha jasUKOT U APYTMTE MYCKY/IN Ha IMLETO, a
He of, OTeTYBakbe Ha jasuyHUTE BELUTUHN UAN UHTENEKTOT. Hekou nyfe, UCTO TaKa, pa3BMBaat
npobaemu o roNTakeTo, O4HOCHO Ancdaruvja WTo MOXe A3 AO0BeAE A3 XpaHaTa HaB/e3e BO AULIHUTE
naTuwTa, O4HOCHO A0 3a4yLlyBare U PECNUPATOPHU MHDEKUM.

CeH30pHO oLwTeTyBaHe:

l'y6ereTo Ha YyBCTBOTO 33 AONUP UCTO TaKa MOKe Aa buae egeH o cumntomuTe Ha Ppuapajxosa
aTaKcMja, HO YEeCTO MOXKE Aa Ce OTKpMe caMo Nnpeky nabopaTtopmcko TecTuparse. KoHdysnja Bo
oApefyBatbe Kafe e CMeCTeH NpeameToT BO MPOCTOPOT € KapaKTepucTnKa Ha nodyeTHuTe ¢asu og,
6onecTa, AoaeKa NpobaemoT co nepuenuujata Ha cBeTiMHaTa, 6osKaTa U TemnepaTtypaTa e NnoBp3aH co
nogouHeskHuTe $hasun. Kaj man 6poj Ha naumeHTH, 6oaecta UCTO Taka A0BeayBa 40 HapyLUeH BUA, U CAyX.

CKeneTHM abHOPMaNHOCTU:

OapeaneHu ckeneTHU abHopmanHocTu ce BoobuuyaeHn Kaj dpuapajxosaTa atakcuja. MoseKke o,
NoN0BMHa 04, NaumMeHTUTe MMaar ,lec KaByc” - cTanano co BUCOK CBOZ,. 33 OHME KOM ceyLuTe 04aT, OBOj
nedopmMmnTeT MoKe ga NpeansBuMKa 3aaebenyBare M NayckaBumM Ha cTananata. Osme gebopmuteTn
npeau3BUKYBaaT 3roJieMyBakbe Ha ONTOBapPyBaHE€TO HAa MeTaTap3a/IHUTE KOCKM, KOja LUTO MOXKe Aa
JoBeze [0 nojaBa Ha 60/1Ka BO perMoHOT Ha KOCKaTa Ha cTananoTo. Kaj 80% og, ciyvyante morKe TOYHO
Aa ce naeHTUdMKyBaaT NPUYMHUTE Ha MecC KaByC M MOXKaT Aa MMAT HEBPOMYCKYIHU Bonectn (MycKyHa
anctpoduja, uepebpanHa napanusa, AeTCKa Napanmsa, CUpMHrommenuja), dpakTypu, U3ropeHnum, a Kaj
ocTaHatuTe 20% o4, cnyyYaeBuTe NPUUYNHUTE CENAK HE Ce A0BOJIHO NO3HATM U Ce NPeTNoCcTaByBa AeKa
NoCTOM HEeKoja reHeTCcKa npeaucnosmumja. Kaj ase TpeTMHM o4 NaumeHTUTe NPUCYTHA e TellKa U
arpecMBHa CKO/IM03a Ha 'pbeToT WTo MoKe ga npeansBuKa 6oska. OBue ckeneTHM abHopmManHoCTH
YecTo ce jaByBaaT Kaj HEBPOMYCKY/IHUTe 3abonyBara. Cenak, co ornies Ha Toa wTo ,,MNec KaByc” u
CKO/IMO3aTa ce jaByBaaT paHO Kaj PpuapajxoBaTta aTakcuja (Kaj HEKOM U CKoAMO3aTa e Aypu 1 NpBUOT
CUMNTOM), NOCTOjaT LWMNEKYaLUN AeKa HeA0CTaTOKOT Ha GppaTaKCUH AMPEKTHO B/Mjae Ha Pa3BojoT Ha
KOCKuTe.

Cpuesu npobnemu:

Cpuesute aHOMaIMM ce jaByBaaT Kaj 75% og, anuata co PprapajxoBa aTakcuja, HO UMA PaA3IMKKU BO
TEKMHATA U CEPUO3HOCTa Ha HaoguTe. Cenak, Kaj NnoBeKeTo Nyfe, cpuesuTe Npobaemm ce onacHu no
KMBOTOT, TaKa WTO cpuesnTe Npobaemu ce BoAeuvKa NpUYMHa 3a CMpT.



JNleBoKOMOpHaTa xunepTpoduja Ha neBaTa KOMopa e BoobmyaeH Haog npy Ppuapajxosa aTakcuja,
OAHOCHO 3rosieMyBatbe Ha CPLLEBMOT MYCKY/, KOj ja CTeCHYBa KOMOpaTa MCMO/IHETa CO KPB BO CPLETO, ro
HamMa/lyBa KanauuTeToT Ha NymnNakbe U MOXKe Aa AoBee A0 apuUTMUja Koja He MOXKe COOABETHO U
eduKacHo ga ce npunaroam Ha baparbaTa Ha opraHM3mMoT. EKcTpemeH 3amop, 6011Ka BO rpaauTe,
ocTaHyBabe 6e3 341MB MoXe Aa 6uaaT cMMNTOMKM Ha HamaneHa cpuesa dyHKuMja. MpeHaTanHaTa
AMjarHOCTMKA € MOXKHA Kaj cemejcTBa co BeKe No3HaTa U naeHTMOMKyBaHa myTaumja.

FeHeTCKO coBeTyBaHe€:
®puapajxoBaTa aTaKcuja ce HacnedyBa aBTOCOMHO peLecuBHO. MOXHO e reHeTCKO COBEeTyBakbe.
MeHayupare u TpeTmaH:

Jlek 3a oBa 3abonyBatbe 3acera Hema, a MeHalLMpPareTo e MyATMAUCUUNANHapHO. PnsnKanHarta
Tepanuja n ynotpebata Ha Nnomarana 3a ofere, NPoTe3nTe U MHBANNACKMTE KOSIMUYKM MOMAraaT BO
OZP)KyBakbe Ha aKTUBEH, 34PaB KMBOTEH cTUA. MoxHa e noTpeba u og noroneg, Mporpamute 3a
ncTerHysarbe M ynotpebata Ha GpapMaKoNoLWKM areHen (6aknodeH U 6OTYAHUCKMOT TOKCUH) NnomaraaTt BO
peayKaumja Ha cnacTMyHocTa. TpeTMaHOT Ha cpuesuTe 3aboslyBatba BKAYYyBa aHTUKOAryaaHcu,
AHTMAPUTMUYHM areHCKn u nejcmejkepu. MaumeHTUTe co anjabetec menntyc ob6MYHO MMaaT noTpeba of
MHCYAMH. KaKo onuuja moxe Aa ce NoHyAM M NCUXONOLWKO coBeTyBake. MocnesoBaTeNHOTO clefetrbe
Ha cocTojbaTa Kaj oBue naumeHTV Tpeba aa BKAydyBa EKI, exokapanorpaduja n Tectuparbe Ha HUBOTO
Ha rMMKo3a BO KPBTa U rnuupaHoT xemornobuH (HbAlc).

MporHo3sa:

MOKHOCTUTE 3a MOMNOBOJIHA NMPOTrHO3a Ce 3r0JIEMEHU, HO KBA/IUTETOT Ha KMBOTOT CE YLUTE € 3HAYUTESIHO
3acerHart. [poceyHMoT }KUBOTEH BEK M3HecyBa oKoy 40 roanHu, BO 3aBUCHOCT 04, BO3PacTa Ha
KAMHUYKMOT NOYETOK Ha 0Ba 3ab60/1yBatbe, KAaKo M Ha MPUCYCTBOTOTO Ha AnjabeTec U KapanomuonaTtuja.
JleTanHUOT Mcxoa rnaBHO Ce JO/IKM Ha cpLeBuTe 3aboslyBarba (cpueBa c1abocT uam aputmumja) u
6poHXONHEBMOHM]a.
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