Wiadomos$ci NA, Wydanie 31 — 26 Listopada 2018
Informacja o neuroakantocytozach i ich badaniu

Betty i Carl Pforzheimer przekazali darowizne $250 000 dla fundacji Advocacy
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Znaczaca darowizna wysokosci $250 000 zostata przekazéna dla :A;dvocacy przez Betty i
Carla Pforzheimer dla uhonorowania i zachowania pamieci 0 Glennie Irvine,
wspotzatozycielu naszej organizacji charytatywnej.

Znaczaca darowizna wysokosci $250 000 zostata przekazana dla Advocacy przez Betty i
Carla Pforzheimer dla uhonorowania i zachowania pamieci 0 Glennie Irvine,
wspotzatozycielu naszej organizacji charytatywnej. Panstwo Pforzheimers sa waznymi
darczyncami Advocacy od momentu jej powstania, a ich wspanialomysIno$¢ w ostatnich 17
latach jest bezcenna. Ten znaczacy wktad bedzie miatl szeroki wptyw na osiagnigcie celow
naszej organizacji charytatywnej, jakim sa poznanie przyczyn NA i znalezienie metod ich
leczenia. Dochody z darowizny beda wykorzystane do ufundowania nowej Nagrody Glenna
Irvine i pomoga znacznie w pokryciu znaczacych i ciggltych wydatkow na badania nad NA.

Hojnos¢ Panstwa Pforzheimer to dtugotrwaty hotd dla Glenna Irvine, ktory poswiecit wiele
lat na poszukiwaniu terapii i leczenia tej rzadkiej grupy chorob i pielggnowat swa przyjazn z
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darczyncami. Advocacy wyraza podzigkowanie i gtgbokg wdzigcznos$¢ za hojnosc tego
Zobowigzania oraz za zaangazowanie Panstwa Pforzheimer we wspieranie pacjentow NA.

Dalsze wiadomosci

Zyczenia Wesotych Swiat z Londynu dla wszystkich osob wspierajacych dziatania Advocacy

Chtodne dni brytyjskiej jesieni przypominajg nam w Advocacy, ze szybko
zblizaja sie Swicta Bozego Narodzenia i Nowy Rok. Cieszymy si¢ mijajacym
owocnym rokiem, w ktorym z sukcesem odbyto si¢ sympozjum w Dreznie,
Niemcy, wprowadzona zostata Nagroda Glenna Irvine i kontynuowane byty
wazne badania naukowe nad NA. JesteSmy wdzieczni za wsparcie
spotecznosci pacjentéw chorych na NA, rodzin i opiekundéw, haukowcow,
ktorzy poswiecaja czas, aby uzyskaé przetomowe wyniki w swych badaniach, |
tych ktorzy entuzjastycznie brali udzial w spotkaniach NA Poranek Przy
Kawie i hojnych darczyncow, ktorzy sa tak wazni w posuwaniu naszych wysitkow do przodu.
Advocacy dzigkuje wszystkim razem i indywidualnie oraz zyczy Szczesliwych Swiat!

Advocacy ogtasza ustanowienie Nagrody Glenna Irvine

Z wielkg dumg i entuzjazmem Advocacy ogtasza ustanowienie Nagrody
Glenna Irvine dla oddania hotdu wspotzatozycielowi naszej organizacji

charytatywnej.

Z wielkg dumg i entuzjazmem Advocacy ogtasza ustanowienie Nagrody
Glenna Irvine dla oddania hotdu wspotzatozycielowi naszej organizacji
charytatywnej. Ta Nagroda zostata ustanowiona w odpowiedzi na deklaracj¢ darowania
funduszy przez Betty and Carla Pfzorheimer, ktorzy zechcieli uhonorowac pamigé o Glennie.
Swiadczy ona o ich zyczliwosci i bedzie czesciowo wykorzystana do ufundowania tej
Nagrody.

Nagroda Glenna Irvine bedzie przyznawana co dwa lata. Bedzie przyznawana naprzemiennie,
aby wyrazi¢ uznanie zarowno tym, ktorzy wykazali znaczne postepy w badaniach nad NA jak
i tym, ktorzy niedawno zaangazowali si¢ w badania NA. Ustanowienie Nagrody to docenienie
ciezkiej pracy i poswiecenia Glenna dla pacjentoéw NA. Wptlynie tez na podniesienie
swiadomosci o chorobach NA w spoteczno$ci naukowcow oraz zachgci nowych uczonych do
odkry¢ prowadzacych do opracowania leczenia.



DZIALANIA POPULARYZATORSKIE - Cambridge RAREfest dla zwickszenia
swiadomosci o chorobach rzadkich

Cambridge Rare Disease Network sponsoruje pierwszy RAREfest w dniach
30 listopada - 1 grudnia 2018 w Guildhall, Cambridge, UK. Celem
wydarzenia jest zwigkszenie swiadomosci 0 chorobach rzadkich, w tym NA.
Advocacy wezmie udziat w tym wydarzeniu, wstep jest bezptatny.

Cambridge Rare Disease Network sponsoruje pierwszy RAREfest w dniach 30 listopada - 1
grudnia 2018 w Guildhall, Cambridge, UK. Celem wydarzenia jest zwickszenie §wiadomosci
o0 chorobach rzadkich, w tym NA. Advocacy wezmie udziat w tym wydarzeniu, wstep jest
bezptatny.

Bedzie to dwudniowa impreza, w czasie ktorej odbeda sie wyktady, interaktywne wystawy,
pokazy filméw, demonstracje na zywo i inne aktywnosci majace na celu poinformowanie o
najnowszych wynikach badan naukowych 1 osiggnigciach technologicznych zwigzanych z
chorobami rzadkimi. Obecnych przywita Alastair Kent, OBE FRSA, byty dyrektor Genetic
Alliance UK. Jest on szeroko zaangazowany w sprawy zwigzane z chorobami rzadkimi i
dziata w kierunku zaspokojenia potrzeb pacjentow cierpigcych na choroby rzadkie i ich
rodzin.

Innymi waznymi wydarzeniami RAREfest, ktore beda miaty miejsce, sa wystepy taneczne
Unique Feet, dzieci z chorobami rzadkimi, wystawa Microsoft, ktora bedzie uczy¢ dzieci
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niedowidzgce programowania i prezentacja, ktora bedzie uczy¢ jak redukowac bol i lek.
Cztonkowie zarzadu Advocacy, Ginger Irvine, Nancy Glynn i Annette Chase wezma udziat w
RAREfest, aby pozna¢ nowe techniki przydatne tez chorym na NA, zebra¢ nowe pomysty i
pozna¢ nowych i interesujgcych uczestnikow, ktorzy moga by¢ pomocni w sprawach
Advocacy. Jezeli jeste$ zainteresowany wzigciem udziatu w tej bezptatnej imprezie - zajrzyj
na strone, gdzie mozna znalez¢ wigcej informacji https://camraredisease.org/rarefest/. Mamy
nadzieje, ze si¢ tam spotkamy!

Cambridge Rare Disease Network presents

RAREfeSI

www.camraredisease.org/rarefest

8L0¢

Science, technology, art & people -
a window into the world

of rare disease...

30" November

& 15 December
FREE & OPEN

TO THE PUBLIC! The Guildhall, Cambridge

Annette Chase dotacza do Advocacy jako Business Manager

Advocacy ma przyjemnos¢ przedstawi¢ nowego cztonka naszego zespotu,
Annette Chase, ktora obecnie petni funkcje Head Business Manager.

Advocacy ma przyjemnos$¢ przedstawi¢ nowego cztonka naszego zespotu,
Annette Chase, ktora obecnie petni funkcje Head Business Manager. Annette
urodzita si¢ i wychowywata w San Francisco, Kalifornia. Duzg czeg$¢ zycia spedzita w
Nowym Jorku, gdzie studiowata i praktykowata prawo, zostala sedzig sgdu
administracyjnego, i zalozyta rodzing. Mieszkata takze w stanie Vermont, USA, i w TrieScie,
Wiochy, a ostatnie kilka lat mieszka w Londynie. Ponadto Annette wyktadata prawo na
uczelni w Nowym Jorku i byta zaangazowana w szereg dziatan charytatywnych.

W Londynie byta wolontariuszem w FOCUS, organizacji cztonkowskiej dla bytych
pacjentow, pomagata zbiera¢ fundusze dla projektu budowania dostepu do czystej wody dla
dzieci, uczniow szkoty dla niewidomych w Tanzanii, a obecnie jest cztonkiem Board of
Trustees w Londynskiej International Gallery of Children’s Art. JesteSmy pewni, ze bogate
doswiadczenie Annette bedzie cenne dla Advocacy, gdyz obecnie skupia si¢ ona na
zrOwnowazonym rozwoju naszej organizacji, aby zapewnic ciggtos¢ wykonywania naszej
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misji pomagania pacjentom z NA, réwniez poprzez inicjatywy skierowane na pozyskiwanie
srodkow finansowych.

Advocacy bierze udziat w imprezach Findacure
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W naszym ciggtym wysitku poznawania nowych osiagni¢¢ w dziedzinie rincacere

chorob rzadkich i nawigzywania kontaktow z innymi poszukujgcymi wiedzy w tej dziedzinie,
Advocacy bierze udzial w imprezach organizowanych przez Findacure.

W naszym ciggltym wysitku poznawania nowych osiagnie¢ w dziedzinie choréb rzadkich i
nawigzywania kontaktow z innymi poszukujacymi wiedzy w tej dziedzinie, Advocacy bierze
udzial w imprezach organizowanych przez Findacure. Findacure jest organizacja
charytatywng obecng w UK, ktora dziata w kierunku wzmocnienia i jednoczenia spotecznosci
zwigzanej z chorobami rzadkimi, promowania uzycia lekéw juz stosowanych w innych
chorobach do leczenia chordb rzadkich i organizowania treningéw grupowych dla pacjentow.
Findacure oferuje bezptatne spotkania grupowe dla pacjentoéw chorych na choroby rzadkie, na
ktorych uzyskuja pomoc i wsparcie w osigganiu celow terapeutycznych.

W poprzednim roku Ginger Irvine i Annette Chase z Advocacy wzigty udziat w warsztatach
informacyjnych “Wykorzystanie znanych lekow w leczeniu chor6b rzadkich” i “Zbieranie
funduszy dla grup pacjentéw z chorobami rzadkimi”. Ponadto nasza cztonkini Zarzadu Nancy
Glynn wystgpita w spotkaniu Findacure “Doradztwo 2018 - letnie spotkanie”. Temat
przedstawiony przez Nancy, ktory byt bardzo dobrze przyjety to: “Treninig: Rozwoj osobisty
lidera matej grupy pacjentow”. Mamy nadziej¢ na trwala i owocna wspolprace z ta wazng
organizacjga zajmujgcg si¢ chorobami rzadkimi.



AKTUALNOSCI NAUKOWE - Sandra Mufioz Braceras, Madryt, Ruth Walker, Nowy Jork

Dowiedz si¢ o ostatnich postepach badaczy NA na $wiecie, ktorzy badaja
przyczyny, mechanizm i patologie choréb NA. W tym wydaniu aktualnos$ci
od Sandry Mufioz Braceras, Madryt i Ruth Walker, Nowy Jork

Sandra Muiioz Braceras
Biomedical Research Institute Alberto Sols, Madryt
VPS13A i autofagia, mozliwe zwiazki i badania przedkliniczne
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Grant z NA Advocacy pozwolit mi na
kontynuacje projektu, ktéry rozpoczetam w
czasie moich studiow doktoranckich. Z
sukcesem zakonczylismy eksperymenty, ktore ‘.!\}
wykazaty, ze VPS13A jest niezbedne do !
prawidtowej funkcji lizosomow. Jest nam
niezmiernie mito poinformowac, ze wyniki
tych eksperymentow sg przedstawione w
manuskrypcie, ktory jest w trakcie recenzji w
czasopismie naukowym. Wykonujemy teraz
dodatkowe eksperymenty sugerowane przez
recenzentow. Mamy nadziej¢, ze manuskrypt Al
bedzie opublikowany wkrotce i kazdy bedzie | g

mogt si¢ z nim doktadnie zapoznac.
Aktywne lizosomy sg niezb¢dne do degradacji biatek na drodze autofagii i dlatego defekt
funkcjonowania lizosoméw prowadzi do uposledzenia autofagii, co pokazaliSmy poprzednio,
w komorkach o obnizonym poziomie biatka VPS13A. W obecnym manuskrypcie
pokazaliSmy réwniez, ze ostabione funkcje lizosomalne, na skutek braku VPS13A, moga
negatywnie wptywac na inne procesy, takie jak endocytoza. Ponadto badali$my biatka, ktore
oddziatuja z VPS13A i ich lokalizacje komorkowa, aby dowiedzie¢ si¢ wigcej 0 mechanizmie
molekularnym prowadzacym do defektu lizosoméw. Wierzymy, ze te odkrycia przyczynia si¢
do lepszego poznania funkcji biatka VPS13A i proceséw, ktoére moga by¢ zmienione przez
chorobe z nim zwigzang.

Ruth Walker

Mount Sinai School of Medicine, Nowy Jork

""Choroby podobne do choroby Huntingtona w Ameryce Lacinskiej i na Karaibach"
opublikowane w Parkinsonism and Related Disorders

Streszczenie: Choroby z objawami plasawicy
moga by¢ spowodowane réoznymi przyczynami
genetycznymi. Poniewaz badania w kierunku
Choroby Huntingtona (HD) stajg si¢ bardzie;j
dostepne w mniej zamoznych regionach, jest
coraz bardziej widoczne, ze w tych regionach
znajdujg si¢ pacjenci z objawami innych
rzadkich schorzen, ktére powoduja fenotypy
podobne do HD. Dokumentacja obecnosci
tych przypadkow jest wazna dla przysztej
diagnostyki i klinicznej opieki nad populacja
ludzi tam zyjacych.

Informacje przedstawione w tym artykule
byty zebrane dwiema metodami: przeszukano
literature W celu znalezienia publikacji opisujacych rézne schorzenia genetyczne z objawami
plasawicy oraz skontaktowano si¢ ze specjalistami zajmujgcymi si¢ zaburzeniami chodzenia,
pracujagcymi w krajach Ameryki Lacinskiej i Karaibow i zapytano o ich doswiadczenie z




plasawica o podtozu genetycznym. W tej pracy dyskutujemy dostepnos¢ diagnostyki
molekularnej HD i innych chorob plgsawiczych, podsumowujemy opublikowane doniesienia
o osobach dotknigtych tymi chorobami oraz przedstawiamy osobiste do§wiadczenie autorow z
tych regionow.

Chociaz przypadki sg rzadkie, pacjenci dotknieci chorobami plasawiczymi, innymi niz HD, sg
znajdowani w Ameryce Lacinskiej i1 na Karaibach. Choroba podobna do HD typu 2 przewaza
w populacjach, gdzie dominujg potomkowie Afrykanow. Przypadki innych chordob
przypuszczalnie zaleza od innych sktadow etnicznych i struktury osadnictwa. Gdy mozliwosci
badan genetycznych i §wiadomos¢ tych chordb si¢ poprawi, wowczas wiecej pacjentow
bedzie zdiagnozowanych i beda oni mogli skorzystac¢ z edukacji, wsparcia i terapii
molekularnych.

Zobacz pelhy tekst artykutu.

Plasawica-akantocytoza (ChAC) jest $cisle zwiazana z chorobami z objawami Parkinsonizmu,
demencji i ataksji

Wybitne dzieto opublikowane w roku 2018 w Annals of Neurology poczynito
znaczny krok w naukach o neuroakantocytozach potwierdzajac, ze geny z
rodziny VPS13 sa uwiktane nie tylko w choroby z grupy NA, takie jak ChAc,
ale tez w demencje i chorobe Parkinsona.

WKkrotce po odkryciu w roku 2001 genu, ktorego mutacje powoduja
plasawice-akantocytoze (ChAc), Antonio Velayos-Baeza z grupy Monaco w Oxford zaczat
poszukiwac fragmentow DNA homologicznych do genu CHAC, jak go poczatkowo
nazywano. W 2004 opublikowat raport o podobnych genach i nazwat t¢ grupg rodzing
VPS13, poczynajac od genu powodujacego ChAc, VPS13A, po ktorym nastgpowaty
VPS13B, C i D. Odkryt tez, ze VPS13B jest identyczny z COH1, genem opisanym rok
wczesniej jako odpowiedzialnym za Zespot Cohena. Jest to choroba niepodobna do ChAc.
Mianowicie, jest to choroba neurodegeneracyjna, ktéra objawia si¢ od urodzenia
specyficznym obrazem twarzy i problemami z oczami. Nie ma cech neurodegeneracyjnych
jak w przypadku ChAc, ktora zaczyna objawia¢ si¢ u mtodych dorostych.

Przez dtugi czas ultra-rzadka choroba ChAc wydawata si¢ jedyna chorobg zwiazang z genami
VPS13, jednak ta sytuacja ostatnio si¢ zmienita. Po pierwsze, w latach 2012 - 2016 pojawity
si¢ doniesienia wskazujace, ze VPS13C moze by¢ odpowiedzialne za demencje i chorobe
Parkinsona. Po ukazaniu si¢ dwoch znakomitych publikacji o VPS13D w Annals of
Neurology w 2018, stalo si¢ jasne, ze ChAc nalezy do grupy powiazanych z genami VPS13
chorob neurodegeneracyjnych.

Spotkanie, ktore odbyto sie 1 listopada 2018, poswigcone tej rodzinie gendéw, byto
sponsorowane przez German Society of Neurology i przybrato forme 90 minutowe;j sesji w
Messe Berlin. To pierwsze spotkanie catkowicie po§wigecone ostatnim postepom w badaniach
nad VPS13. Na konferencji zgromadzili si¢ cztonkowie czotowych laboratoriow zajmujacych
si¢ tymi zagadnieniami, ktorzy dyskutowali o swoich najnowszych osiggni¢ciach. Margit
Burmeister musiata pokonac dtugi dystans, aby wystapic¢ na sesji prowadzonej przez Adriana
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Danka (Monachium, Niemcy) i Andreasa Hermanna (Rostock, Niemcy). Szczesliwie Dr.
Burmeister byta na krotkim pobycie naukowym w Niemczech i przybyta z Heidelbergu
zamiast ze swego Instytutu w Ann Arbor, Michigan, USA. Moéwita o chorobach zwigzanych z
ataksja spowodowanych mutacjami w VPS13D. Stefanie Smolders przybyta z laboratorium
Christine Van Broeckhoven w Antwerpii, Belgia, i donosita 0 autosomalnych recesywnych
mutacjach VPS13C w przypadkach choroby Lewy body, podtypu choroby Parkinsona. VVolker
Haucke z Berlina omo6wita zaburzenia w biologii komorki lezace u podstaw zespotu Cohena,
a Andreas Hermann podsumowat obecng wiedz¢ o ChAC.

Ogo6lny obraz, ktory si¢ wylania sugeruje, ze rodzina biatek VPS13 jest niezbedna do
przenoszenia sktadnikow bton (przypuszczalnie glownie lipidow) pomiedzy réznymi
organellami w niezliczonej ilo$ci komorek, z ktorych sktada si¢ ludzkie ciato.

Aby pozna¢ doktadnie mechanizmy lezace u podstaw tych chorob i przetozy¢ te wiedzg na
metody leczenia potrzeba jeszcze duzo pracy. Jednakze Berlinskie spotkanie przytaczyto
ChACc do rodziny chorob i dotozyto swoja cegietke do osiagnigcia masy krytycznej
miedzynarodowych wysitkow, ktore maja doprowadzi¢ do opracowania leczenia choréb
zwigzanych z genami VPS13.

ZBIORKA FUNDUSZY — Kupuj i Pomagaj Advocacy poprzez Give as you Live

Advocacy bierze udziat w platformie internetowej Give as You Live online.
Zapraszamy wszystkich wspierajacych nas do pomocy w zbieraniu funduszy
dla Advocacy. Give as you Live przekaze darowizny do naszej fundacji
charytatywnej, bez dodatkowych kosztow, ktore sg odsetkiem od sumy
wydanej na zakupy w sklepach internetowych obecnych na platformie.

Advocacy bierze udzial w platformie internetowej Give as You Live online.

Zapraszamy wszystkich nas wspierajacych do pomocy w zbieraniu funduszy

dla Advocacy. Give as you Live przekaze darowizny do naszej fundacji charytatywnej, bez
dodatkowych kosztow, ktory sa odsetkiem od sumy wydanej na zakupy w sklepach
internetowych obecnych na platformie. Wiele znanych firm, w tym Waitrose, Sainsbury’s,
Waterstones, Amazon UK i Trainline, jest tam reprezentowanych. Kiedy robisz tygodniowe
zakupy spozywcze, Kupujesz ostatni bestseller czy prezent na swigta, planujesz dlugo
oczekiwane wakacje, mozesz w tym samym momencie przyjemnie si¢ poczuc przyczyniajac
si¢ do osiggniecia naszych celow. Zakupy mozna robi¢ online lub kupujac z kartg sklepowg w
sklepie stacjonarnym. Wziecie udziatu jest bardzo proste:

1. Wejdz na naszg strong https://www.giveasyoulive.com/join/advocacy-for-
neuroacanthocytosis-patients/ct33769

2. Woybierz niebieski guzik “Support us, it’s free”, aby utworzy¢ konto

3. Zacznij zakupy online w swoim ulubionym sklepie, lub zakup karte sklepowg od Give
as you Live do zakupow sklepach stacjonarnych.

Wigcej informacji w formacie video znajdziesz na
stronie https://www.youtube.com/watch?v=m7MEGx3R_0Y
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Mamy nadziejg, ze bedziesz zadowolony z udziatu w tej zbiorce funduszy, gdyz Advocacy
bardzo potrzebuje i ceni twoje wsparcie. Skumulowana pomoc naszych darczyncow, nawet
kilkucentowy zakup, moze pomo6c w diugiej drodze do osiaggnigcia naszych wspolnych celow.
Bardzo prosimy!

Przygotowania do Dnia Choréb Rzadkich 2019

Od roku 2008 Dzien Choréb Rzadkich jest obchodzony kazdego roku na -
calym §wiecie, a nastepny odbedzie si¢ 28 lutego 2019. W 2009 roku tematem
wiodacym jest Polagczenie Zdrowia i Opieki Spotecznej, i bedziemy sig :
skupia¢ na sposobach utatwienia koordynacji opieki zdrowotnej nad RAREDISEASEDAY ORG
pacjentem miedzy medycznymi i innymi instytucjami dajagcymi wsparcie. Jest to temat
niezwykle wazny dla pacjentéw chorych na choroby rzadkie, cztonkéw rodzin i opiekunow.

Advocacy oczekuje, ze dzien Chorob Rzadkich 2019 bedzie przyczynkiem do organizowania
i promowania wydarzen zwigzanych ze zbiorkg funduszy. Udziat 0s6b nas wspomagajacych
jest niezb¢dny do koncowego sukcesu. Dlatego nawolujemy potencjalnych gospodarzy i
organizatorow do wzigcia udziatlu w miedzymiastowych (miedzynarodowych!) wydarzeniach
Poranek przy Kawie dla NA (Na Coffee Morning). Przeczytaj ten artykul aby dowiedzie¢ si¢
wigcej.


http://newsletter.naadvocacy.org/1as3l9t6lfrfnl6xynl2a7?a=1&p=54213224&t=30264733
http://newsletter.naadvocacy.org/nxd0dswu7bafnl6xynl2a7?a=4&p=54213224&t=30264733
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Poranki przy Kawie.....to cze$¢ drogi do opracowania leczenia dla NA

Poranki przy Kawie to przyjemna droga do poznania przyjaciot i znajomych,

ktorzy chca wzigé udzial w rozwigzaniu problemu opracowania terapii i
leczenia dla NA.
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Poranki przy Kawie to przyjemna droga do poznania przyjaciot i znajomych,
ktérzy chca wzig¢ udziat w rozwigzaniu problemu opracowania terapii i
leczenia dla NA. Zachgcamy do wtaczania si¢ w obchody Dnia Chordb
Rzadkich w dniu 28 lutego 2019 poprzez zbiorke pienigdzy dla NA.

Obiekty, w ktorych moga odby¢ si¢ spotkania moga by¢ rozne, od prywatnej
kuchni do sali koscielnej. Menu jest proste — pyszne ciasta i ciasteczka w towarzystwie duzej
ilosci kawy i, oczywiscie, herbaty! Ten poczgstunek moze by¢ przygotowany przez Ciebie,
Twoich znajomych, by¢ zakupiony w sklepie lub podarowanym przez kogos.

Stuzymy informacjami i sugestiami dla Twoich gosci dotyczacymi spotkania. Poinformuj nas
jezeli chciatby$ pomoc, kontaktuj si¢ z nami mailowo przez adres annette@naadvocacy.org.
Czym wigcej Porankow przy Kawie tym lepiej dla funduszy NA Advocacy, dla badan i dla
swiadomosci o wszystkich chorobach rzadkich.

Parrys wzieli udzial w wyprzedazy w Tithe Barn

L . !
Gill i Gordon Parry w Potnocnej Walii jeszcze raz odniesli sukces w 1
promowaniu NA i w zbieraniu funduszy na nasze cele. Wystawili towary na
corocznej wyprzedazy w Tithe Barn, Hawarden. Przy wigkszej niz zwykle
liczbie uczestnikow zebrali ponad £600 ze sprzedazy, wptywow z loterii,
wejsciowek 1 sprzedazy ciasta przygotowanego przez znajomych z parafii.
Beda oni rowniez prowadzili dwie sprzedaze w porze obiadowej w Tithe Barn
i W ratuszu na imprezie Swiatecznej w Liangollen. Zyczymy im wszystkiego najlepszego i
dzigkujemy pieknie za ich wielki wysitek na nasza rzecz.
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Marianne Aston wyznaczyta Advocacy jako jednego ze swych spadkobiercéw

Jeste$my zaszczyceni informacjg od Marianne Aston, ktora wybrata
Advocacy jako jednego ze swych spadkobiercoéw w planowanym procesie
przygotowywania testamentu. Przy matym uszczerbku dla tego, co zostawisz
swoim spadkobiercom mozesz wybra¢ fundacje charytatywna, taka jak
Advocacy, do otrzymania cz¢sci Twojego majatku. Wielkie podzieckowania
dla Marianny za jej wspaniatomyslno$¢ dla Advocacy | zawiadomienie nas o
tym.

Marianne Aston pisze:

,,Pie¢ lat temu zmart mdj ojciec. M9j brat i ja byliSmy bardzo wdzigczni, ze zostawit
testament. W zwiazku z tym otrzymanie zatwierdzenia sadowego i wykonanie jego woli byto
relatywnie proste. To sktonito mnie do napisania mojego wlasnego testamentu — chociaz
dotad o tym nie myslatam. Bytam zachwycona gdy dowiedziatam sig, ze w UK jest system
nazwany Will Aid, i testament moze by¢ napisany za niewielkg optata przez wybranych
prawnikow (www.willaid.org.uk).

Przygotowujac moj testament dowiedziatam sig, Ze jest mozliwe przekazanie 10% mojego
majatku dla zarejestrowanych organizacji charytatywnych, co ma niewielki wptyw na sumy
jakie zostawi¢ moim spadkobiercom. Jest tak dlatego, gdyz charytatywne datki w UK
powoduja redukcje podatku Inheritance Tax. Wszyscy odnoszg korzys$¢! Pozostato mi jeszcze
mite zadanie wybrania organizacji charytatywnej. Organizacje zajmujace si¢ ochrong zwierzat
I badaniami nad rakiem sg generalnie dobrze wspomagane, wiec rozejrzatam si¢ po
przyjaciotach z mojego otoczenia, szczegdlnie tych, ktorzy maja dzieci z chorobami rzadkimi,
ktore raczej nie sg szczeg6lnie popularne wsrdd darczyncow.

Kilka lat wczesniej spotkatam Ginger Irvine poprzez jej prace, a przez nig poznatam jej meza
Glennai corke Alex. Wiem, ze aktywnie wspieraja oni badania nad NA, wiec z
przyjemnoscia przeznaczylam 1% mojego majatku na ich organizacje charytatywna.
Faktycznie sporzadzitam 10 osobnych 1% deklaracji i bardzo si¢ z tego cieszg, ze ich
wybratam. Jest to okazja aby da¢ namacalny dowod, na czym i na kim Ci zalezy.

Zostawienie cze$ci swojej spuscizny dla organizacji charytatywnej w swoim testamencie jest
rozsgdnym sposobem finansowego planowania, ktore przynosi korzys¢ kazdemu. Jedyna
informacja jakiej potrzebujesz to prawidtowa nazwa fundacji i jej numer w rejestrze. Dla NA
to: The Advocacy for Neuroacanthocytosis Patients numer: 1133182. Rekomenduj¢ Wam t¢
organizacje.”
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Poszukujemy Chodziarzy, Biegaczy, Rowerzystow dla NA

Jezeli podejmujesz si¢ wielkiego wyzwania w tym roku, np. przebiegniecia
maratonu, bedziemy zachwyceni, jezeli mozesz rozpatrze¢ wskazanie
Advocacy for Neuroacanthocytosis Patients jako organizacj¢ charytatywng -
beneficjenta zbiorki. Dowiedz si¢ jak mozesz pomde w osiggnigciu celow:
znalezienie przyczyn i leczenia grupy ultra-rzadkich chorob
neurodegeneracyjnych

Po raz kolejny w listopadzie dziesiatki tysigcy biegaczy wzieto udziat w Maratonie Nowego
Jorku. Moze bytes$ uczestnikiem teraz albo w przesztosci lub znasz kogo$ kto brat udziat w
tym niezwyklym zgromadzeniu biegaczy. Kazdego roku niezliczona liczba ludzi bierze udziat
w r6znych wydarzeniach zwigzanych z bieganiem, chodzeniem, jazda na rowerze,
chodzeniem po $niegu i dziesigtkami innych wyzwan. W dzisiejszych czasach wybor jest
nieskonczony, w tym maratony, triatlony, miedzynarodowe wyscigi rowerowe, chodzenie po
gorach i spacery po miejskich parkach. Poczucie spetnienia po osiggnigciu linii mety jest
wielkg nagroda, ale gdy jest polaczone ze zbiorka pienigdzy na wielki cel wtedy nagroda jest
wieksza.

Advocacy bardzo docenia wysitki uczestnikow, ktorzy wspierali cele NA w przesztosci i
bedziemy zachwyceni jezeli ustyszymy od bytych i obecnych darczyncoéw, ze wezma udziat
w nastgpnych wydarzeniach. Jezeli planujesz w tym roku wzia¢ udziat w tego typu
wydarzeniu, wykorzystaj okazje, aby wesprze¢ zbidrke dla naszej organizacji charytatywne;j.
Mozesz wykazaé wsparcie jezeli naktonisz cztonkow swej rodziny lub przyjaciot, ktorzy maja
takie plany, do wsparcia Advocacy. To wsparcie nie tylko stuzy skierowaniu funduszy na
badania NA, ale rowniez podnosi §$wiadomos¢ i zainteresowanie chorobami ultra-rzadkimi.
Mozemy dostarczy¢ ulotki i mate plakaty, ktore wyjasnig cele naszych dziatan.

Bardzo dzigkujemy i Walcz Druzyno NA Advocacy!
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WIADOMOSCI O PACJENTACH - Kristi Curtis | Alex Irvine

Wybor wiadomosci o pacjentach z catego $wiata, w tym Kristi Curtis i Alex
Irvine.

Kristi Curtis
Kristi Curtis z Indiany napisata do nas latem:

"Dzigkuje, ze pamigtaliScie 0 moich urodzinach. To byt bardzo mity dzien. Aktualnosci 0
mnie: jestem prawie catkowicie przykuta do t6zka, z wyjatkiem si¢gania do stolika nocnego i
wyijscia na wozku inwalidzkim. Moje nogi sg bezwtadne. John przekreca mnie na prawo i
lewo. On jest moja opoka. Jest ze mng przez ostatnie 13 lat. Mam tez wspaniatg opiekunke
Alice, ktéra wykonuje ze mng ¢wiczenia. Biore cigzarki 0.5 kg w kazdg reke i ¢wicze ramiona
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6 razy dziennie. Mam 5 razy dziennie ¢wiczenia ndg. Te ¢wiczenia powoduja, Ze jestem
bardziej pewna siebie.”

"Moja zdolno$¢ mowienia jest albo jej nie ma. Sa dni kiedy moge mowic, ale sg inne dni
kiedy musze uzywac bloku do pisania. W niektore dni moj jezyk wychodzi sam z ust i
bardziej si¢ §lini¢. Moja lewa r¢ka jest bezuzyteczna. Jest zacisnigta w pozycji jak pazury.
Moge chwyta¢ przedmioty prawg reka. Moje lewe rami¢ moge tylko troche wysuwac¢ do
przodu. Moja prawa stopa jest obrocona w prawo. Mam okulary, ktore pomagaja mi przy
moim podwdjnym widzeniu. Rozwingto si¢ zapalenie stawow w lewej stronie mojego karku i
ramieniu. To przypuszczalnie przychodzi z wiekiem.”

"Mamy cudowng wnuczke, Audrey. Ona jest jasnym punktem mojego zycia. Ma 27 miesiecy.
Oni mieszkajg w Indy, wiec nie widzimy ich tak czesto jak bysmy chcieli. Kiedy ona staje w
drzwiach i mowi "Czes$¢ babciu, tez Cig kocham", mnie przytula i catuje, wtedy moje serce
migknie. Ona powoduje, ze jest warto zy¢. Jestem taka szczes§liwa, ze mam dwoje
wspaniatych dzieci, wspaniatego zigcia i najukochanszg wnuczke¢ na $wiecie."”

Alex Irvine

Wiadomosci od Alex z Londynu:

"Daje sobie radg, wCigz mam
kotka Coco, ktory dotrzymuje
mi towarzystwa i mnie ozywia,
kiedy jest mi smutno.
Urzadzili$my si¢ wygodnie w
naszym nowym parterowym
mieszkaniu, bez schodow po
ktorych trzeba ciggle wchodzié
1 schodzi¢. Ponadto mamy
ogrod dla mamy i dla mnie (i
dla kota oczywiscie), ktory
sprawia nam wiele radosci.”

"Cata rodzina, w tym moja
siostra Jen, jej maz Dietrich,
Kobi (20) i Ella (16) oraz brat
mojego ojca, odbylismy
meczacg (12 godzin) ale
przyjemna 4 dniowa wycieczke
do lona i Staffa, obie sg czgscia
Inner Hebrides w Szkociji.
Widzielismy rzadkie borsuki w
Staffa i czesciowo weszlisSmy
do jednej z jaskin, w ktorej
Mendelssohn zostat zainspirowania do napisania Uwertury. Rozrzucilismy wigkszo$¢




popiotow mojego ojca w Sound of lona, a moj szwagier pomystowo zrobit zaglowke z
papieru, w ktorej umiescil pozostatg cz¢s¢. Byt to poruszajgcy moment.”

"Bardzo lubi¢ uktada¢ puzzle, ktore dostatam, koloruj¢ rysunek na niebiesko otéwkiem.
Woeiaz tez spotykam si¢ z artysta, ktory przychodzi co trzy tygodnie i inspiruje mnie do
malowania. Rowniez lubie chodzi¢ do kina, czasami dwa razy w tygodniu.”

"Mama, moja siostra Jen i ja uczestniczylySmy w konferencji w Dreznie w marcu. Spotkali
si¢ razem naukowcy, konsultanci wraz z pacjentami i ich rodzinami. Bylismy bardzo
zadowoleni ze spotkania si¢ ze wszystkimi 1 wzigcia udziatu w panelu medycznym i sesji
muzycznej; wystuchalismy dyskusji na temat przysztej wspotpracy i nowych projektow,
ktore doprowadzg do lepszego poznania ,,ztego genu” i znalezienia odpowiedzi na rézne
pytania poprzez badania DNA.”

"Na koniec: DZIEKUJE BARDZO WSZYSTKIM za ciggle wspieranie Advocacy!"

Zycie z NA : z punktu widzenia Mike’a Koutis

Mike Koutis, ktory mieszka w Winnipeg, Kanada, napisat wiadomos$¢ na
Facebooku, ktora daje rzetelny i poruszajacy obraz zycia z NA. Prosze
przeczytaj histori¢ Mike'a i podziel si¢ nig z innymi.

Mike Koutis, ktéry mieszka w Winnipeg, Kanada, napisal wiadomos¢ na

Facebooku, ktora daje rzetelny i poruszajgcy obraz zycia z NA. Nazywam si¢ Michael Koutis.
Moim celem jest zwroci¢ wage na chorobeg, o ktorej tak mato wiadomo. Powoduje ona
samotnos¢ 1 izolacje mnie i mojego brata (tak, on tez choruje). Inaczej niz w wypadkach,
kiedy zmiany sg nagle i niespodziewane, ta choroba w ciagu dtugiego czasu wchodzi w twoje
ciato. Zmiany sg przerazajace, czasem fascynujace, najczesciej surrealistyczne. Jestem
zamkniety w swoim ciele jak w putapce, gdy mnie zawodzi, czasami czuj¢ si¢ poza ciatem,
jezeli tak mozna powiedziec¢?

Nie prosze o litos¢, prosze o praktyczng rade, jak na choroby rzadkie zwroci¢ uwage tych,
ktérzy sa najwazniejsi, Twoja uwage, uwage naszego rzadu, oraz tych ktérzy moga cos
zmieni¢ W nauce i przynies¢ nadziej¢ paru osobom, ktore tego najbardziej potrzebuja.

Oto moja historia.

W wieku 36 lat bylem “normalnym” zdrowym mtodym cztowiekiem. Robitem
satysfakcjonujgcg kariere jako nauczyciel, bylem szczesliwy z moja zong i czekata mnie jasna
przysztosc. Nagle, bez powodu, zaczatlem wydawac¢ dziwne dzwigki. To byt poczatek mojej
podrozy.

Juz nie wiem ilu doktorow odwiedzitem, jak wiele badan wykonatem bez rezultatu,
niekonczacych si¢ i bezsensownych. Jeden bardziej znany od drugiego, wykluczyli wszystkie
znane choroby, bytem medyczng zagadka! Po pigciu latach mojej podrozy w koncu zostatem
zdiagnozowany na niezwykle rzadkg chorobe zwang neuroakantocytoza (NA).Teraz jestem
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rozwiedziony, nie jestem w stanie pracowac¢, dostaj¢ skromng, ale cenng dla mnie rente
inwalidzka i mieszkam w domu opieki.

Mam takie objawy jak, mimowolne tiki twarzy i glosu, wiercenie si¢, zagryzanie jezyka tak
czeste, ze zmienit ksztalt. Usunigto mi zgby, aby unikna¢ bolu i dalszych uszkodzen. Nie
moge sam chodzi¢ ani sam je$¢. Czuje, ze jestem pod $ciang (dziwne ale prawdziwe). Nie
mogg spa¢ dtuzej niz par¢ godzin dziennie, a tak bym chciat.

Pozbawienie snu wptywa bardzo Zle na moj stan umystowy i emocjonalny, i tak samo trudno
to wytrzymac jak objawy fizyczne. Biore Lorazepam, Tetrabenazine, Haloperidol,
Amitriptyline, i Diazepam, aby moc kontrolowac¢ moje ruchy i moc spaé. Nawet z tym catym
meandrowaniem z moim uktadem nerwowym, nosze kask i mam zabezpieczony kazdy rog
stotu i innych twardych powierzchni, aby zapobiec urazom, gdy na co$ wpadng albo sig
przewrdce. Oczekiwana dlugos¢ zycia to 10-20 lat od pierwszych objawow, co moze brzmiec¢
obiecujaco, ale to juz osiem lat i mam poczucie, ze czas bardzo szybko ucieka i musze co$
zrobi¢.

Jasne, ze byly straszne dni, jeden z najgorszych to ten kiedy musialem powiedzie¢ moim
rodzicom o mojej chorobie i 0 wszystkim, co ta choroba ze sobg niesie, ale dzigki ich mitosci
1 wsparciu 1 wsparciu moich przyjacidt, jestem zwykle usmiechnigty i szczesliwy. Jest tu
grupa wsparcia ktora nam pomaga, i to jest niezbegdne, ale chcialbym prosi¢ moj Rzad o
wsparcie, aby jako$ znalez¢ lek na moja neuroakantocytoze (NA).

Nie wiem, czy choroba taka jak NA, na ktorg choruje niewiele osob, bedzie kiedys
zauwazona, ale jezeli jest jaki$ sposob aby zwyczajnie poprosi¢ o pomoc ... to jest moja
prosba. Swiadomos¢, ze kto§ mnie ustyszal, i opowiedziat moja historig innym, da mi (i
mojemu bratu) nadzieje, ze ktoregos dnia kto§ moze kiedy$ si¢ tym zajac¢ i znalez¢ metode
leczenia.

Dziekuje.

Advocacy oglasza Specjalne Wydanie Wiadomos$ci NA Pacjenci Tom 2

Planujemy nowy tom Wiadomos$ci NA dedykowany wytacznie pacjentom, to |
znaczy jestesmy ciekawi co u was stychac. Specjalne Wydanie Wiadomosci
NA Pacjenci Tom 1, ktore ukazato si¢ w 2012, zyskato pozytywny odgtos ze
$wiata. Jest czas by to powtorzy¢, gdyz stale styszymy o nowych pacjentach,
rodzinach i opiekunach ze wszystkich kontynentow, gdzie wystepuje
neuroakantocytoza.(NA).

Nastepne wydanie Wiadomos$ci NA bedzie poswigcone historiom pacjentow, w tym terapiom,
zajeciom, rozrywkom, z ktorych korzystaja, wraz ze zdjgciami, jezeli tego beda sobie zyczyc.
W tym wydaniu wspomnimy tez pacjentow, ktorzy odeszli.

Jezeli znasz kogo$ kto moze by¢ lub jest dotkniety przez NA, skontaktuj si¢ ze mng mailowo
na adres: ginger@naadvocacy.org. Zapoznaj si¢ z objawami opisanymi na stronie
naadvocacy.org i powiedz swojemu lekarzowi o bezptatnym badaniu krwi, ktore moze
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potwierdzi¢ diagnoze. Jezeli chcesz zgtosi¢ odejscie pacjenta NA, ostatnio lub dawniej, nie
wahaj si¢ skontaktowa¢ z nami.

Obecnie jest dostepne polskie thtumaczenie Wiadomosci NA.

Jeste$my szczesliwi, ze Teresa Zoladek z Warszawy, ktora wystgpita na
konferencji w Dreznie (jej poprzedni artykut jest dostepny tu) podjeta sie -
thumaczenia Wiadomosci NA Wydanie 30, ktore jest teraz dostgpne na naszej §
stronie http://www.naadvocacy.org . Dzigkujemy Tereso. Kazdego kto
chciatby wiaczy¢ si¢ do ttumaczenia naszych Wiadomosci NA prosimy o
kontakt tu. Proces thumaczenia nie jest trudny, stuzymy instrukcjami.
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