Ataksja Friedreicha — mozna spowolni¢ postep choroby!

Osoby zmagajace sie z ta chorobg zyja srednio 37-38 lat. Ale pojawil sie pierwszy
lek, ktory zmienia jej przebieg.

Ataksja Friedreicha znana jest od potowy XIX wieku, jednak wcigz niewiele wiadomo, jak czgsto
wystepuje.

To choroba bardzo rzadka. Jej rozpowszechnienie jest zréznicowane w poszczegdlnych panstwach
i regionach §wiata ze wzgledu na roznorodnos¢ genetyczng mieszkajacych na danym obszarze ludzi,
a to najprawdopodobniej zwigzane jest z wcze$niejszymi migracjami ludno$ci. — Czestosé
wystepowania ataksji Friedreicha jest bardzo rozna, od ok. 1 na 20 tys. w niektorych rejonach
Hiszpanii, do 1 na 200 tys., czy nawet na 300 tys. w krajach skandynawskich. Najwiecej jest jej
w potnocnej Hiszpanii, potudniowej Francji, ale takze np. w Irlandii— opisuje prof. dr hab. n. med.
Katarzyna Kotulska-Jozwiak, kierownik Kliniki Neurologii i Epileptologii Instytutu ,, Pomnik-
Centrum Zdrowia Dziecka” w Warszawie, przedstawicielka Polski w radzie stuzgcej ocenie szpitali
zajmujacych si¢ chorobami rzadkimi w Komisji Europejskiej. Ile 0sob chorujacych na t¢ ataksje jest
w Polsce? — Szacujemy, ze choruje ok. 150 osob. Wigkszos¢ prawdopodobnie wcigz nie ma
postawionej wlasciwej diagnozy — mowi specjalistka.

Skad si¢ bierze i jak objawia si¢ ta choroba?

Ataksja Friedreicha jest chorobg genetyczna, objawy wystepuja, gdy dziecko dziedziczy wadliwy
gen od obojga rodzicow. Dotyka wielu uktadow: nerwowego, sercowo-naczyniowego, kostnego,
moczowego, a takze trzustki, wzroku i shuchu.

Jest to choroba neurodegeneracyjna, ktorej objawy wynikaja zuszkodzenia komorek uktadu
nerwowego. Te objawy to przede wszystkim ataksja chodu i konczyn, dyzartria, dysfagia, dysfunkcje
ruchow gatek ocznych. Bardzo czesto wystepuje skolioza, a takze zaburzenia kardiologiczne, przede
wszystkim uszkodzenie serca, czyli kardiomiopatia. — Termin , ataksja’ oznacza zaburzenia
rownowagi i zbornosci ruchow. W przypadku ataksji Friedreicha zaburzenia te majg charakter
postepujqcy, czyli z czasem stan chorego si¢ pogarsza. Na przyklad zaburzenia chodu na poczgtku
polegajq na tym, ze chory chodzi na szerzej rozstawionych nogach, co moze dawac wrazenie chodu
osoby nietrzezwej. Potem chod staje coraz mniej sprawny, chory wymaga asysty, az w koncu w ogole
przestaje chodzi¢. Dyzartria z kolei to zaburzenia mowy. Poczqtkowo wydaje sig, jakby chory mowit
w skandowany sposob, akcentujgc kazdg sylabe — thumaczy Profesor. Dysfagia to zaburzenia
polykania. Do tego dochodza takze zaburzenia koordynacji ruchu gatek ocznych, w efekcie czego
nie mozna czytaé, nie mozna korzysta¢ z wielu rzeczy wymagajacych oceny odleglosci czy skupienia
wzroku w jednym miejscu. Jesli chodzi ouklad kostny — poza skolioza — objawem jest
charakterystycznie ustawiona, bardzo mocno wysklepiona (wydrgzona) stopa.



Przyczyna ataksji Friedreicha jest mutacja w genie frataksyny, ktora powoduje, ze komorki maja
mniej szans na obrong przed stresem oksydacyjnym. — Stres oksydacyjny jest sytuacjq, w ktorej
permanentnie znajduje si¢ kazda komorka, ma ona jednak szereg mechanizmow, zZeby si¢ przed nim
broni¢. W przypadku ataksji Friedreicha, mitochondria tracq mechanizmy obronne. Miedzy innymi
odlktadajg nieprawidlowe, zbyt duze ilosci Zelaza. Komsekwencjq tych zaburzen metabolizmu
komorki jest jej smieré — wyjasnia prof. Kotulska-Jozwiak.

Ataksja Friedreicha dotyka najczgséciej bardzo miodych ludzi, wigkszos¢ przypadkdéw rozpoznaje si¢
u nastolatkéw, niewielka grupa zaczyna chorowa¢ p6zniej lub wczesniej. Pierwsze objawy pojawiaja
si¢ najczesciej miedzy 8. a 15. rokiem zycia.

— Najczesciej pierwszym objawem sq zaburzenia rownowagi i zbornosci ruchow, ale bywajg takze
przypadki, ze pierwszym objawem jest skolioza. Rzadziej pierwszym objawem sq zaburzenia czucia
czy zespot miespokojnych nog — ekspertka chorob rzadkich opisuje problem. Na pewnym etapie
choroby do ataksji dolacza si¢ niedowlad noég i wzmozone napi¢cie migSniowe, dochodza
przykurcze. — Bardzo czeste sq postepujqce zaburzenia dotyczgce serca, to one wlasnie powodujg, iz
chory na ataksje Friedreicha Zyje zdecydowanie krocej nii osoba, ktora nie ma tej choroby —
zaznacza Profesor. Wielu chorych ma zaburzenia oddawania moczu, czesta jest rowniez cukrzyca,
ito o dos¢ ciezkim przebiegu. Czgste sa zaburzenia nerwow czaszkowych — przede wszystkim
wzrokowego, czyli zaburzenia wzroku; stuchowego, czyli zaburzenia stuchu, az do pelnej ghuchoty.
W pdzniejszych etapach choroby wystepuja zaburzenia pamigci, nastroju. Objawom ortopedycznym
towarzyszy osteoporoza; chorzy czgéciej niz populacja ogolna zapadaja takze na choroby zapalne
przewodu pokarmowego.

Od pierwszych objawow do momentu, kiedy pacjent musi korzystaé¢ z wozka inwalidzkiego
najczesciej mija 10 lat. Srednie przezycie to ok. 37-38 lat.

Jest pierwszy lek, spowalnia przebieg choroby

Jak rozpoznacé t¢ ataksje? Diagnoze stawia si¢ na podstawie objawéw klinicznych. — Rozpoznanie
mozna bardzo uprawdopodobni¢ badajgc chorego i pytajgc o poczgtki objawow — méwi prof.
Katarzyna Kotulska-J6zwiak. Potwierdza je badanie genetyczne.

Od pierwszych objawow do postawienia wlasciwej diagnozy moze ming¢ wiele lat. Pojawiajgca si¢
jako pierwsza skolioza, kardiomiopatia czy ostabienie migsni moga na poczatku sugerowac
wystagpienie innego problemu zdrowotnego. Gdy u pacjenta wystgpig objawy mogace wskazywaé na
ataksje¢ Friedreicha, niezbedne jest wykonanie badania PCR — zidentyfikowanie mutacji w genie
FXN (frataksyny 2), ktéra to mutacja jest przyczyng choroby. Niewielki odsetek pacjentow, aby
ostatecznie potwierdzi¢ lub wykluczy¢ te ataksje, wymaga poglebionej diagnostyki genetycznej
i wykonania dodatkowych testow, m.in. sekwencjonowania genu FXN.

By poprawi¢ jakos$¢ ich zycia, pacjentom potrzebne sa wieloprofilowa rehabilitacja, zaopatrzenie
ortopedyczne, opieka kardiologiczna. — Mimo iz postepowanie takie poprawia jakosé Zycia chorych,
nie ma jednak wielkiego wptywu na sam proces neurodegeneracji — podkresla Profesor.



Do niedawna jedynym postgpowaniem w przypadku diagnozy byla rehabilitacja i dzialania
objawowe, nie byto zadnej mozliwosci skutecznego leczenia ataksji Friedreicha. Ale to wtasnie si¢
zmienia.

— Od tego roku w Europie, od ubieglego roku w Stanach Zjednoczonych mamy mozliwos¢ wplywu
na przebieg choroby — mowi prof. Katarzyna Kotulska-Jozwiak. W grupie 6-8 tys. chorob rzadkich
ogromna wigkszo$¢ nie ma zadnej mozliwosci leczenia. Obecnie w dotychczas nieuleczalnej
chorobie, jaka jest ataksja Friedreicha pojawita si¢ pierwsza mozliwos$¢ leczenia o udowodnionej
skutecznosci. — Tq terapiq jest lek omaweloksolon. Nie wplywa on na gen frataksyny, mechanizm
jego dziatania polega na tym, ze pomaga komorce poradzi¢ sobie ze stresem oksydacyjnym,
zmniejszajqc uszkodzenia mitochondriow oraz stan zapalny— thumaczy Profesor.

Lek, jak zaznacza specjalistka, spowodowal spowolnienie postepu choroby.

— W naturalnym przebiegu ataksji Friedreicha w ciggu roku stan pacjenta pogarsza sig
w powszechnie uzywanej skali do oceny ataksji o mniej wigcej 2 punkty. W badaniach klinicznych lek
spowodowat nie tylko zatrzymanie procesu chorobowego, ale pewng — o niemal punkt — poprawe
w pierwszym roku leczenia — opisuje specjalistka. Jest dobrze tolerowany, wydaje si¢ takze, ze nieco
zmniejsza ryzyko objawow kardiologicznych. Ten efekt jednak wymaga dalszych badan. Jest wigc do
dyspozycji pierwsze leczenie, ktére przez rok (w badaniach klinicznych) bylo w stanie zatrzymac
proces chorobowy. Jak to wyglada w dtuzszej perspektywie? Tego mozna dowiedzie¢ si¢
z porownania, ktore byto kontynuacjg badania klinicznego. — Rdznica miedzy chorymi leczonymi
i nieleczonymi utrzymuje sie nawet po trzech latach. Zysk z pierwszego roku leczenia, po trzech
latach, nadal jest u pacjentow widoczny. Choroba co prawda postepuje, ale zdecydowanie wolniej —
mowi prof. Katarzyna Kotulska-Jozwiak.

Lek jest zarejestrowany w Europie. W UE omaweloksolon uzyskal rejestracje w lutym 2024 r.

W Polsce rozpoczat si¢ proces refundacyjny. Specjalisci majg nadzieje, ze wkrotce lek zostanie
objety finansowaniem, stanowi bowiem jedyng terapie, ktora spowalnia postep choroby.

To wazne. Dla pacjentow, ich rodzin i opiekunéw wspierajacych chorych w walce z choroba.
Walczacych o zycie, chwilami bojacych sig¢ jutra.

Tu mozna zwr6cié si¢ o pomoc w przypadku zdiagnozowania Ataksji Friedreicha:
www.rzadkiechoroby.org

www.ptchnm.ore.pl,

www.fundacjafa.pl,

www.poradzialania.org,

www.fchm.pl

Materiat prasowy przygotowany przez Stowarzyszenie Dziennikarze dla Zdrowia w zwigzku
z prelekcja prof. dr hab. n. med. Katarzyny Kotulskiej-Jozwiak, kierownik Kliniki Neurologii
i Epileptologii Instytutu "Pomnik-Centrum Zdrowia Dziecka' w Warszawie w trakcie XXIII
Ogolnopolskiej Konferencji 'Polka w Europie'. Jesien 2024 r.




