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Zielsetzung:

Charakterisierung des klinischen Verlaufs padiatrischer Patienten mit
genetisch gesicherter Friedreich-Ataxie mit oder ohne spezifische
Medikation sowie Erfassung der Versorgungsstrukturen.

Hintergrund:

Die Friedreich-Ataxie ist eine autosomal-rezessive hereditdre Ataxie.
Sie gilt als die haufigste genetische Ataxie, gehdrt mit einer
Auftretenswahrscheinlichkeit von 2-4:100.000 dennoch zu den
seltenen Erkrankungen. Der Krankheitsbeginn liegt meist zwischen
dem £. und 15. LJ. Die Diagnose wird haufig verzogert gestellt,
durchschnittlich 3 Jahre nach Symptombeginn. Anders als fur
Erwachsene gibt es nur wenige spezialisierte Ataxie-Sprechstunden

fur Kinder- und Jugendliche, in denen Patienten mit Friedreich-Ataxie
betreut werden.

Einschlusskriterien:

Patienten mit genetisch gesicherter Friedreich Ataxie, Alter bis zum
18. Lebensjahr, vorliegende Einverstandnis-Erklarung fur die
Teilnahme an der Studie.

Studienablauf:

Die Patienten erhalten bei ihren behandelnden Arzten den Standard
of care. Klinisch-neurologische Untersuchung und Anamnese werden
von den behandelnden Arzten anhand von klinischen Scores (u.a.
SARA-Scale), die wir auf Anfrage zusenden, standardisiert
protokolliert. Optional kdnnen Fragebogen fur die Erfassung der
Lebensqualitat (KidScreen27) und Erfassung der familidren
Belastung (FABEL) ausgegeben werden.

Wir bitten die behandelnden Kollegen die Ergebnisse in einem
Datenblatt zu erfassen und uns zuzusenden.

Ethik:
Ein Ethikvotum der Universitatsklinik Leipzig (115/25-ek) liegt vor.
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