SVEIKATOS MOKSLAI/

HEALTH SCIENCES IN EASTERN EUROPE
ISSN 1392-6373 print / 2335-867X online

2026, 36 tomas, Nr.6, p. 205-207

DOI: https://doi.org/10.35988/sm-hs.2026.274

APZVALGA / REVIEW 205

FRYDRICHO ATAKSIJA: KLINIKA, DIAGNOSTIKA IR GYDYMAS

Greta Galinyté'!, Gintaré Baranauskiené'’
"Vilniaus universitetas, Medicinos fakultetas,
*Vilniaus universiteto ligoniné Santaros klinikos

diagnostika, gydymas, omaveloksolonas.

Santrauka

Frydricho (Friedreich) ataksija — tai genetiné neurodege-
neraciné liga, pazeidzianti daugelj organy sistemy. GAA
tripleto pertekliniai pasikartojimai FXN gene sukelia
baltymo frataksino trikuma, todél lastelése padidéja ok-
sidacinis stresas. Ankstyvieji simptomai dazniausiai pasi-
reiskia dél nervy sistemos pazeidimo, i$ kuriy dazniausiai
stebimas eisenos nestabilumas. Kiti budingi simptomai
yra dizartrija, sausgysliniy refleksy nebuvimas, aritmi-
jos, Sirdies nepakankamumas, skoliozé, regos ar klau-
sos praradimas. Diagnozé nustatoma remiantis paciento
simptomais, atlikty vaizdiniy tyrimy bei genetiniy testy
rezultatais. Nors 2023 metais buvo patvirtintas pirmasis
Frydricho ataksijai gydyti skirtas vaistas omavelokso-
lonas, létinantis neurologiniy simptomy progresavima,
pagrindinis ligos gydymas i$licka simptominis. [lgalaiké
pacienty priezilira apima farmakologing terapija ir rea-
bilitacines priemones, tokias kaip kineziterapija, ergo-
terapija ir logoterapija.

Jvadas

Frydricho ataksija (FA) — tai autosominiu recesyviniu
btdu paveldima progresuojanti neurodegeneraciné liga, pri-
skiriama spinocerebeliariniy ataksijy grupei [1]. Dazniausiai
Sig liga sukelia GAA tripleto pertekliniai pasikartojimai,
esantys FXN (frataksino) geno 1 introne [2]. Dél §iy mutacijy
sumazéja mitochondrijose ekspresuojamo baltymo frataksino
gamyba. Esant baltymo trikumui, nesusidaro gelezies ir si-
eros klasteriai, sutrinka ATP gamyba mitochondrijose, todél
kyla oksidacinis stresas, susidaro laisvieji radikalai ir Igste-
lése kaupiasi gelezis. Kuo daugiau GAA pasikartojimy yra
FXN gene, tuo maziau ekspresuojamas baltymas frataksinas
ir tuo sunkesné ligos eiga [1]. FA pasireiskia vidutiniskai 0,5
i§ 100 000 gyventojy ir yra laikoma dazniausia paveldima
ataksija [2]. Liga manifestuoja nuo ankstyvos vaikystés iki

vélyvos pilnametystés, taciau dazniausiai prasideda 8-15
amziaus tarpsnyje. FA yra laikoma daugiasistemine liga,
nes biidinga klinika apima ne tik neurologinius simptomus,
tokius kaip galiiniy ir eisenos ataksija, dizartrija ir arefleksija,
bet ir aritmijas, kardiomiopatija, skoliozg, diabeta, regos ar
klausos praradimg [2—4]. Diagnostika susideda i$ klinikiniy
pozymiy, vaizdiniy tyrimy bei genetiniy testy [5]. Vidu-
tiniskai, laikotarpis nuo simptomy pradzios iki diagnozés
nustatymo trunka apie 2 metus, taciau, esant atipinei ligos
pradziai ar ligos pasireiskimui, Sis laiko tarpas pailgéja iki
3-6,7 mety [6]. Dazniausia pacienty mirties priezastis yra
stazinis Sirdies nepakankamumas ir aritmijos, o vidutinis
iSgyvenamumas siekia 40—50 mety [2, 5].

Tyrimo tikslas — iSanalizuoti moksling literatiira ir ap-
tarti Frydricho ataksijos klinikinius pozymius, diagnostika
ir gydymo galimybes.

Tyrimo medZiaga ir metodai

Literatiiros paieska ir analiz¢ atlikta naudojantis PubMed
ir Google Scholar duomeny bazémis. Atrinktos pastaryjy
10 mety publikacijos, pirmenybé teikta ne senesniems nei
5 mety Saltiniams, naudojant angliSkus raktazodzius ir jy
derinius: Friedreich’s ataxia, clinical, diagnosis, treatment,
gnostika, gydymas, omaveloksolonas). Kriterijus atitinkantys
straipsniai, i$skyrus kelias i§imtis, buvo perzitiréti rankiniu
budu ir dalis jy itraukta i literatliros apzvalga.

Tyrimo rezultatai

Klinika. Frydricho ataksijg galima vadinti daugiasiste-
mine liga, nes ji pazeidzia ne tik nervy, bet ir Sirdies, en-
dokrining, atramos-judamojo aparato ir kitas sistemas [2].
Pirmieji simptomai dazniausiai pasireiskia nuo 8 iki 15 mety,
taciau pradzia gali svyruoti nuo ankstyvos vaikystés iki vé-
lyvos pilnametystes, o retais atvejais liga manifestuoja net ir
vyresniems nei 40 mety asmenims [2, 7]. Kuo daugiau GAA
triplety pasikartojimy nustatoma pacientui, tuo ankstesniame
amziuje pasireiskia pirmieji ligos simptomai [6, 7].
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E. Indelicato ir kt. nustaté, jog 90,7 % atvejy liga prasi-
deda nuo neurologiniy pozymiy. Dazniausi pirminiai simp-
tomai yra eisenos nestabilumas (89 %), nerangumas (3,6
%) ar griuvimai (3,4 %) [6]. Ligai progresuojant atsiranda
galiiniy bei liemens ataksija, dizartrija, disfagija, arefleksija,
sensoriné periferiné neuropatija, akiy judesiy sutrikimai, o
pazengusiose stadijose stebimas ir spastiSkumas [1, 3]. Be
§iy pozymiy, pacientams gali pasireiksti ir regos, klausos
ar $lapinimosi sutrikimai. K. Reetz ir kt. atliktame tyrime
pastebéta, jog net 42,8 % FA pacienty skundési $lapinimosi
sutrikimais, tokiais kaip §lapimo nelaikymas, §lapimo su-
silaikymas ar pasunkéjes Slapinimasis [4]. Regos astrumas
sumazg¢ja net tre¢daliui pacienty, o 3,1 % atvejy prarandama
rega [6]. Klausos sutrikimas, aptinkamas audiograma, pasi-
reiskia tik apie 8—13 % atvejy, taciau subjektyvis klausos
simptomai, tokie kaip sunkumas suprasti kalba esant triuks-
mui, iS§ry$kéja Zymiai dazniau (apie 90 % pacienty) [3].

Ypac¢ daug démesio Frydricho ataksijos atveju reikéty
skirti Sirdies ligoms, dél kuriy mirsta net 60 % FA pacienty
[3]. Ligos metu gali i$sivystyti Sirdies laidumo sutrikimai,
kairiojo skilvelio hipertrofija, iSmetimo frakcijos sumazéji-
mas ar priesirdziy virpéjimas. Sie simptomai bidingi apie 40
% asmeny, serganciy FA [1, 4]. Pagrindinés mirties priezas-
tys — stazinis Sirdies nepakankamumas ir aritmijos — suma-
zina pacienty iSgyvenamumg iki 29-38 mety [4]. Skolioze,
vienas i§ dazniausiy neneurologiniy FA pozymiy, pasireiskia
beveik % pacienty. Nustatyta, kad ankstyvesné ligos pradzia
lemia didesn¢ stuburo deformacija. Stebimi ir kiti skeleto
poky¢iai, kaip pes cavus, kuris aptinkamas 59 % asmeny,
serganciy FA [3 ,4]. Be aptarty simptomy, pacientams gali
i$sivystyti cukrinis diabetas. Psichiatriniai simptomai, tokie
kaip depresija ar nerimas, buidingi ne tik pacientams, bet ir
ju Seimos nariams [1, 2].

Diagnostika. Frydricho ataksijos diagnostika remiasi
klinikiniais simptomais ir vaizdiniais tyrimais, o diagnozg
patvirtina genetiniai testai [5].

Kadangi daugiau nei 90 % atvejy pirmiausia atsiranda
neurologiniai simptomai, pacientai siunciami neurologo kon-
sultacijai ir neurologiniam i$tyrimui [6]. Jo metu nustatomas
eisenos nestabilumas, pacientai negali eiti tandemine eisena,
Rombergo testas teigiamas, pirSto-nosies ir kelio-kulno testai
atliekami ataksiskai [1, 7]. Taip pat neiSgaunami apatiniy
galliniy sausgysliniai refleksai. Esant sensorinei periferinei
neuropatijai, elektroneuromiografijos metu galima stebéti
sumazéjusios amplitudés arba iSnykusius sensoriniy nervy
veikimo potencialus [1, 2, 5]. Akiy judesiy sutrikimai FA
atveju apima sutrikusig zvilgsnio fiksacija, kuri pasireis-
kia trumpais, greitais horizontaliais akiy judesiais. Taip pat
stebimos dismetrinés sakados ar zvilgsnio provokuojamas
nistagmas. Piramidinio laido pazeidimo simptomai, tokie

kaip teigiamas Babinskio refleksas ar galtiniy spastisku-
mas, atsiranda jau pazengus ligai [5]. Pacientams, turin-
tiems klausos sutrikimy, atlickama audiometrija, o optinés
koherentinés tomografijos metu, esant optinei neuropatijai,
galima nustatyti suplonéjusj tinklainés nerviniy skaiduly
sluoksnj [3, 7]. MRT vaizduose gali biiti stebima smegeny
kamieno, smegenéliy kojy¢iy ir kaklinés nugaros smegeny
dalies atrofija [1, 2, 5].

Jei liga pasireiskia ne neurologiniais simptomais, dia-
gnozé nustatoma vidutini$kai 2,2 mety véliau [6]. Radiolo-
giniai tyrimai padeda nustatyti skolioze ar nejprastai auksta
pédos skliautg — pes cavus. Biocheminis kraujo tyrimas gali
padéti diagnozuoti gliukozés toleravimo sutrikimg arba cu-
krinj diabeta [2]. Sirdies biiklés jvertinimui atlickama elek-
trokardiograma ir echokardiograma, kartais gali bati pasitelk-
tas ir Sirdies MRT tyrimas. Esant $irdies pazeidimui, 85 %
pacienty elektrokardiogramoje nustatoma T bangos inversija,
taip pat stebimi Sirdies laidumo sutrikimai ar priesirdziy vir-
péjimas [3, 5]. Echokardiogramoje ir Sirdies MRT randami
kairiojo skilvelio koncentrinés hipertrofijos pozymiai. Sirdies
pazeidimo pradzioje i$metimo frakcija biina normali, taciau
pradeda mazéti ligai progresuojant [2, 5, 7]. Kadangi izo-
livota kairiojo skilvelio hipertrofija vaikams nustatoma labai
retai, radus $] pozymj reikéty jtarti Frydricho ataksija [6].

I$siaiskinus Seiming anamnezg ir jtariant paveldimg atak-
sija, rekomenduojama atlikti geneting analize¢. Patvirtinti
Frydricho ataksijos diagnoze¢ galima tik nustacius patoge-
ninius arba galimai patogeninius FXN geno variantus. 96
% pacienty nustatomi bialeliniai homozigotiniai variantai
su GAA triplety pasikartojimu abiejuose aleliuose. Tik ne-
didelei daliai pacienty nustatomi sudétiniai heterozigotiniai
variantai: viename alelyje randama GAA pasikartojimy, o
kitame — taskinés mutacijos [7].

Gydymas. Nors 2023 metais buvo patvirtintas pirmasis
Frydricho ataksijai gydyti skirtas vaistas omaveloksolonas,
pagrindinis ligos gydymas islicka simptominis, reikalaujantis
daugiadalykés komandos darbo [2, 8]. Omaveloksolonas
yra Nrf2 aktyvatorius, kuris reguliuoja antioksidacinius
genus bei mitochondrijas, mazindamas oksidacinj stresa
lastelése. Vaistas skiriamas 16 mety ir vyresniems pacien-
tams po 150 mg per para [8]. MOXIe klinikiniame tyrime
omaveloksolono veiksmingumas buvo vertinamas naudojant
modifikuotg Frydricho ataksijos vertinimo skale (mFARS),
kuri apima bulbariniy judesiy, virSutiniy ir apatiniy galiiniy
koordinacijos ir vertikalaus stabilumo vertinima. Nustatyta,
jog $is vaistas reikSmingai pagerina FA pacienty neurologing
funkcija, palyginti su placebo grupe, ir sulétina ligos progre-
savimg [9]. Vis délto omaveloksolonas FA neisgydo, todél
pacientams reikalinga ilgalaiké priezitira ir palaikomasis
gydymas, apimantis simptoming farmakoterapijg bei reabi-
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litacines priemones, tokias kaip kineziterapija, ergoterapija
ir logoterapija [2].

Siekiant ilaikyti eisenos stabiluma, galiiniy koordinacija,
raumeny jéga, lankstumg ir mobiluma, skiriamos kinezitera-
pija ir ergoterapija. Ligai pazengus ir atsiradus spazmams ar
spastiSkumui, galimas farmakologinis gydymas baklofenu,
gabapentinu, benzodiazepinais ar botulino toksinu [2, 7, 10].

Vienas svarbiausiy FA gydymo aspekty yra Sirdies ligy
kontrolé, nes nuo jy mirsta net 60 % FA serganciy pacienty
[3]. Esant priesirdziy virpéjimui, rekomenduojama vartoti
antikoaguliantus, o stebint aritmijas turéty buti skiriami
antiaritminiai vaistai, pavyzdziui, beta adrenoblokatoriai.
Sirdies nepakankamumo gydymas FA pacientams nesiskiria
nuo standartinio gydymo ir rekomenduojama jj pradéti, kai
stebima sumazéjusi iSstimio frakcija [1, 10].

ISvados

1. Frydricho ataksija yra autosominiu recesyviniu bidu
paveldima liga, pazeidzianti nervy sistema, atramos ir judé-
jimo sistema, endokrining, Sirdies, klausos bei regos siste-
mas. Beveik visais atvejais liga pasireiskia neurologiniais
simptomais, dazniausiai 8—15 mety asmenims.

2. Diagnozé nustatoma jvertinus klinikiniy pozymiy ir
vaizdiniy tyrimy rezultatus, o patvirtinama genetiniais tes-
tais. Genetiskai Frydricho ataksija patvirtinama 96 % atvejy,
nustaéius homozigotinius FXN geno variantus.

3. Pagrindinis Frydricho ataksijos gydymas yra simpto-
minis ir orientuotas j reabilitacija. Kadangi liga pazeidzia ne
vieng organy sistemga, gydant dalyvauja daugiadalyké specia-
listy komanda. Neseniai patvirtintas vaistas omaveloksolonas
padeda sulétinti neurologiniy simptomy progresavima, taciau
ligos neisgydo.
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Summary

Friedreich’s ataxia is a genetic neurodegenerative disorder
that affects multiple organ systems. Excessive GAA triplet repe-
ats in the FXN gene cause protein frataxin deficiency, which leads
to increased oxidative stress in cells. Early symptoms most com-
monly manifest due to nervous system damage, with gait instabi-
lity being the most frequently observed. Other characteristic symp-
toms include dysarthria, absence of tendon reflexes, arrhythmias,
heart failure, scoliosis, vision or hearing loss. The diagnosis is
made based on the patient‘s symptoms, imaging findings and ge-
netic test results. Although Omaveloxolone, the first medication
for Friedreich’s ataxia that slows the progression of neurological
symptoms, was approved in 2023, the main treatment for the dis-
ease remains symptomatic. Long-term patient care includes phar-
macological therapy and rehabilitation, such as physiotherapy, oc-
cupational therapy and speech therapy.

Correspondence to: gr.galinyte@gmail.com

Gauta 2026-03-02




