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postiZeni jako skolidza, deformita nohou, kardi-
omyopatie. Naopak vice se objevuje spasticka
ataxie (Lecocq et al., 2016).

N4s pacient se stanovenou very late-onset
formou FA odpovida zmifiované atypické for-
mé. Jeho pfiznaky jsou lehké az stfedné tézké,
neni jasny nélez neuropatie na EMG, prozatim
kromé skoliézy nebyly zjistény jiné extraneural-
ni pfiznaky. Signifikantni je i pomala progrese.
Tento fenotyp mohl uniknout pozornosti a pa-
cient by po dlouha Iéta neznal svoji diagné-
zu. | kdyz pfiznaky mohou byt mirné, tak pro
nemocné predstavuji rGzny stupen disability,
€0z ma pro pacienty a jejich rodiny vyznamné
socioekonomické konsekvence. Nihilismus,
ktery provazel stanoveni diagnézy FA, se nyni
rozplynul v podobé nového léku, jenz mlze
zpomalit progresi onemocnéni a prodlouzit
obdobi, kdy je pacient sobéstacny.

O to dulezitéjsi roli hraje prdvé moznost
genetického vysetieni pacientd, které je kli-
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Zavér

Friedreichova ataxie je nejcastéjsi here-
ditérni ataxie. Typickéa forma zacina v obdo-
bi dospivani, projevy jsou dominantné neu-
rologické, ale postizeni je i extraneuralni. Ma
tézce progredujici pribéh a mladé pacienty
v prabéhu deseti let upouta na invalidni
vozik. Existuji vSak i atypické formy s rozdil-
nym fenotypem, jejichz pfiznaky zacinaji az
v dospélém véku. Tito pacienti mohou casto
uniknout nasi pozornosti a stanoveni jejich
diagnézy muaze byt chybné. Proto vsichni
jedinci s klinickym podezienim na FA, bez
ohledu na vék i aktualni disabilitu, zasluhu-
ji nasi plnou pozornost a fadné vysetieni.
Casné potvrzeni diagnézy FA umoznuje ino-
vativni lé¢bou pozitivné ovlivnit klinické
projevy i kvalitu zivota nejen pacient(, ale
i jejich potomkd. Genetické vysetieni, které
muze indikovat kazdy lékaf, hraje v diagnos-
tice kli¢ovou roli.
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