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Informacja o Neuroakantocytozach i ich badaniu

«
Dziesigte Sympozjum NA odbedzie sie w Barcelonie

Wtasnie ogtoszono, ze jubileuszowe Dziesigte
Sympozjum o Neuroakantocytozach odbedzie sie w
Barcelonie, w Hiszpanii, w ostatnim tygodniu marca
2020.

Komitet Organizacyjny, kierowany przez Jordi Alberch,
finalizuje umowy z wtascicielami obiektow, gdzie
odbedzie sie konferencja, w czasie ktdrej spotkajg sie
klinicysci i naukowcy aby dyskutowac o najnowszych
wynikach badan dotyczacych NA, tej ciggle rosnacej
dziedziny nauki. Pacjenci NA i ich rodziny réwniez
wezmg udziat, beda dzieli¢ sie swymi doswiadczeniami i
wystuchajg wyktaddw o postepach badan dotyczgcych
tej grupy choréb.

Obecne badania idg w kierunku poszukiwania i
rozwijania terapii a Advocacy wspiera wymiane
informacji o biezgcych aktywnosciach i imprezach dla
pacjentéw. Szczegdty konferencji w Barcelonie beda
publikowane w naszych Wiadomosciach NA, na naszej
stronie internetowej i na naszej stronie Facebooka, jak tylko beda dostepne. Tak jak w poprzednich
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latach, wydarzenia na konferencji bedg obejmowaty wyktady, warsztaty, wymiane informacji miedzy
pacjentami i ich rodzinami oraz sesje plakatowa.

Dalsze Wiadomosci

Nagroda Glenn’a Irvine wkroétce bedzie przyznana

Komitet Doradczy Advocacy for Neuroacanthocytosis Patients bedzie miat
przyjemnosc¢ przyzna¢ w tym roku Nagrode im. Glenn’a Irvine, dla uhonorowania
Glenn’a Irvine, wspétzatozyciela Advocacy. Nagroda ta wyniesie GBP 5,000 i bedzie
przyznana mtodemu naukowcowi, aby zachecié go do kontynuowania badan w
kierunku poznania mechanizmoéw neuroacanthocytozy i osiggniecia ostatecznego
celu, jakim jest opracowanie leczenia tej ciggle postepujacej choroby
neurodegeneracyjnej. Obecnie rozpatrujemy kilka prac, opublikowanych w latach
2016-2019, majgcych podstawowe naukowe znaczenie dla poznania funkcji biatka VPS13A, i
wybierzemy najbardziej obiecujgcego kandydata ze wzgledu na jego potencjalny przyszty wktad w
postep badan prowadzacych do leczenia neuroakantocytozy.

Laureat tej Nagrody otrzyma fundusze na wsparcie jego obecnej i przysztej pracy laboratoryjnej w tej
dziedzinie oraz bedzie zaproszony do wygtoszenia prezentacji na najblizszej konferencji
miedzynarodowej poswieconej neuroakantocytozie, ktdra odbedzie sie w Barcelonie w marcu 2020.
Przewidujemy, ze Nagroda ta bedzie przyznawana co dwa lata i bedzie sie zbiegata z naszg
konferencja.

W sktad Komitetu Doradczego wchodzg: Ruth H. Walker, MB, ChB, PhD; Adrian Danek, MD; Nancy
Glynn i Bella Starling.

Obchody upamietniajgce zycie pioniera neurologii Dawida Marsden’a

W listopadzie 2018 Adrian Danek i Ginger Irvine
wzieli udziat w wydarzeniu upamietniajgcym zycie
zmartego Profesora Davida Marsdena (1938-98).
Wydarzenie to byto zorganizowane przez UCL
Institute of Neurology i National Hospital for
Neurology and Neurosurgery Queen Square, w
Londynie, i zgromadzito kolegdw i przyjaciét
przybytych z dalekiego swiata.

David Marsden byt Brytyjskim neurologiem, ktéry
miat znaczny wkfad w dziedzine choréb
zwigzanych z zaburzeniem ruchu; byt okreslany
jako "bezspornie wiodacy neurolog i naukowiec
swojej generacji w dziedzinie neurologii w
Zjednoczonym Kroélestwie Wielkiej Brytanii."

Wielu wiodacych obecnie praktykujacych lekarzy oddato hotd zastugom Profesora Marsden’a.
Przekonat on UK Parkinson’s Disease Society do zatozenia banku mdzgdw, ktéry niezmiennie ma
Swiatowq reputacje doskonatosci w swojej dziedzinie. Byt on wspétzatozycielem Movement Disorders



Society, ktdre w roku 1992 potaczyto sie z International Medical Society for Motor Disturbances i
dziata z sukcesem do dzisiaj.

AKTUALNOSCI NAUKOWE- Adrian Danek i Gabriel Miltenberger-Miltenyi ,
Monachium | Sandra Muinoz Braceras, Madryt | Ruth Walker, Nowy Jork |
Teresa Zoladek, Warszawa

Adrian Danek i Gabriel Miltenberger-Miltenyi
Uniwersytet w Monachium

Adrian Danek i Gabriel Miltenberger-Miltenyi w
Monachium rozpoczeli nowg wspotprace, ktéra
bedzie finansowana przez szczodre finansowe
wsparcie otrzymane przez Advocacy od Betty i
Carl’a Pforzheimer dla uhonorowania pamieci
Glenn’a Irvine. Ta 12-miesieczna wspdtpraca, ktorg .‘
mamy nadzieje w przysztosci finansowac za
pomocg dalszych grantdw, ma za zadanie podjgé
dalszg opieke nad pacjentami, zrewitalizowac
Swiatowy rejestr pacjentow (http://www.euro-
hd.net/html/na/registry) i kontynuowac analize
choreiny metodg Western blot u pacjentow
podejrzanych o ChAc z catego $wiata. Ponadto, o ) X | J_

genetyczne doswiadczenie Dr. Miltenberger-

Miltenyi odegra istotng role w analizie molekularnej prébek od pacjentéw ChAc, przyczyni sie do
lepszego zrozumienia tta genetycznego poszczegdlnych chorych i dostarczy nowych informacji o
molekularnych sciezkach bedacych podtozem réznic w przebiegu ChAc u poszczegdlnych pacjentow.
Wyniki beda opublikowane w czasopismach medycznych dostepnych klinicystom, ktdrzy zajmuijg sie
pacjentami w réznych czesciach swiata. Gdy ten projekt, prowadzony w Monachium, bedzie miat
swoje pierwsze wyniki, wtedy raport bedzie przedstawiony na konferencjach naukowych i
opublikowany w naukowych czasopismach, i oczywiscie bedzie przedstawiony w nastepnych
wydaniach Wiadomosci NA.

Sandra Mufioz Braceras

Biomedical Research Institute Alberto Sols, Madryt

"Biatko VPS13A jest sciSle zwigzane z mitochondriami i jest niezbedne do degradacji lizosomalnej",
opublikowane w Disease Models and Mechanisms

Sandra Mufoz Braceras napisata do nas z Madrytu po zakonczeniu badan wspartych finansowo przez
Advocacy, ktdre zostaty opublikowane w czasopiSmie Disease Models and Mechanisms. Sandra
udzielita wywiadu temu samemu czasopismu na temat swojej pracy w projekcie: "mam nadzieje, ze
nasze wyniki bedg miaty wktad w zrozumienie roli tego ztozonego biatka" powiedziata w wywiadzie,
"a szczegdlnie patofizjologii plgsawicy-akantocytozy i szlakow komdrkowych, ktdre mogg by¢ wazne,
jako cele potencjalnych strategii terapeutycznych. Chciatabym jeszcze raz podziekowac za wsparcie,
ktdre umozliwito mi kontynuowanie i zakoniczenie publikacjg pracy badawcze]."
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Streszczenie: Biatka z rodziny VPS13 sg powigzane z
réznymi chorobami u ludzi. W szczegdlnosci utrata
funkcji przez biatko VPS13A prowadzi do plgsawicy-
akantocytozy (ChAc), rzadkiej choroby
neurodegeneracyjnej, na ktérag nie ma leczenia.
Autofagia jest rozpatrywana, jako obiecujacy cel
leczenia, poniewaz brak VPS13A powoduje zaburzenie
w degradacji biatek drogg autofagii. Jednakze
doktadny mechanizm tego zaburzenia jest nieznany.
W tej pracy zidentyfikowaliSmy Rab7A jako biatko
wigzace sie z biatkiem z rodziny VPS13 u $luzowca
Dictyostelium discoideum i pokazalismy, ze ta
interakcja jest zachowana dla ludzkich homologéw
VPS13A i RAB7A z komérek Hela. Poniewaz RAB7A
jest gtéwnym graczem w transporcie endosomalnym,
zainteresowalismy sie mozliwg funkcjg VPS13A w
dynamice endosomow i lizosomalnej degradacji. Nasze wyniki sugeruja, ze zaburzenie autofagii
obserwowane przy braku biatka VPS13A moze wynikac z bardziej ogélnego defektu w transporcie
endocytarnymi i w lizosomalnej degradacji. Nieoczekiwanie, stwierdziliSmy, ze VPS13A jest
zlokalizowane blisko mitochondrium, co sugeruje, ze funkcja VPS13A w szlaku endolizosomalnym
moze by¢ zwigzana z miedzyorganellarng komunikacja. Pokazaliémy, ze VPS13A lokalizuje sie w
ztaczach pomiedzy mitochondrimi a endosomami oraz miedzy mitochondriami a siateczka
$rodplazmatyczng i, ze lokalizacja miejsc kontaktu bton jest zmieniona, gdy brak jest VPS13A. W
oparciu o te dane zaproponowalismy strategie terapeutyczng modulujacg sciezke endosomalno-
lizosomalng, jako potencjalnie korzystng dla pacjentdéw chorych na ChAc. Sandra potwierdzita, ze
publikacja zostata zaakceptowana do publikacji. Ostateczng wersje pracy zatytutowanej “VPS13A jest
Scisle zwigzane z mitochondriami i jest niezbedne do wydajnej degradacji lizosomalnej”
opublikowanej w czasopismie Disease Models and Mechanisms mozecie znalezé na stronie:
http://dmm.biologists.org/content/12/2/dmm036681

Fotografia: Ricardo Escalante i Sandra Muioz Braceras.

Wywiad z Sandrg mozecie przeczytac na stronie:
http://dmm.biologists.org/content/12/2/dmm039230.

Ruth Walker

Department of Neurology, James J. Peters Veterans Affairs Medical Center, Bronx, NY, USA and
Department of Neurology, Mount Sinai School of Medicine, New York City, NY, USA.

"Zespo6t McLeod: Pie¢ nowych rodowodow chorych z nowymi mutacjami”, opublikowane w
Parkinsonism and Related Disorders
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Dr. Ruth Walker jest jednym ze wspotautoréw artykutu "Zespdt MclLeod: Pie¢ nowych rodowodéw z
nowymi mutacjami" opublikowanego w
Parkinsonism and Related Disorders. Pierwsi
wspotautorzy J. Weaver i H. Sarva pracujg w
Zaktadzie Neurologii, New York Presbyterian-Weill
Cornell Medical Center, a pozostali wspétautorzy
pracujg w University of Minnesota, Veterans
Affairs Medical Center, Oregon Health & Science
University, Baylor College of Medicine, The Ohio
State University Wexner Medical Center, i w New
York Blood Center.

Streszczenie: Celem artykutu jest zaprezentowanie
pieciu rodowodoéw chorych na Zespét MclLeod
(McLeod Syndrome, MLS) z nowymi mutacjami w
genie XK, przedstawienie przegladu literatury o tej
chorobie oraz przedyskutowanie typowych i
nietypowych objawéw choroby spowodowanej przez te nowe mutacje. Jest to wielowatkowa praca
przeglagdowa pieciu przypadkow MLS z nowymi mutacjami genowymi. Informacje o genotypach i
fenotypach otrzymano z réznych osrodkéw. Pie¢ nowych mutacji zostato odkrytych u tej grupie
chorych. Nowe kliniczne objawy to, miedzy innymi, dtugotrwale bezobjawowe podwyzszenie
poziomu kinazy kreatynowej (CK), tiki gtosowe, obecnos¢ obturacyjnego bezdechu sennego. Jeden
pacjent byt pochodzenia Wietnamskiego. Autorzy opisali spektrum kliniczne i genetyczne MLS
wykazujgc réznorodnosc kliniczng MLS w zaleznosci od typu mutacji.

Zobacz petny tekst artykutu: https://www.prd-journal.com/article/S1353-8020(19)30217-2/fulltext

Teresa Zotadek

Instytut Biochemii | Biofizyki Polskiej Akademii Nauk, Warszawa

"Badania z uzyciem modelu drozdzowego doprowadzity do zidentyfikowania $ciezki przekazywania
sygnatu zaleznego od miozyny, wapnia i kalmoduliny, jako potencjalnego celu dla lekéw na
plasawice-akantocytoze", opublikowane w Disease Models & Mechanisms 2019

Streszczenie: Plgsawica-akantocytoza (ChAc) jest
rzadkg chorobg neurodegeneracyjng powodowang
mutacjami w genie VPS13A. Mechanizm patogenezy
ChAc jest nieznany. Do badania funkcji biatek VPS13
uzylismy modelu drozdzowego, w ktérym obecny
jest jeden ortolog Vps13. Drozdzowe Vps13, tak jak
ludzkie VPS13A, jest zaangazowane w transport
pecherzykowy, organizacje cytoszkieletu
aktynowego oraz metabolizm fosfolipidow.
Nowoodkryty fenotyp mutanta vps13A polegajgcy
na nadwrazliwosci drozdzy na laurylosiarczan sodu
(SDS) zostat wykorzystany do przeszukiwania
biblioteki gendw w celu znalezienia wielokopijnych
supresorow. W ten sposdb wyizolowano fragment
genu MYO3 jako supresor wielokopijny vps13A.
Fragment ten koduje N-koricowg czes¢ miozyny typu
I, ktora petni funkcje w endocytozie i organizacji cytoszkieletu aktynowego. Fragment MYO3-N
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koduje domene motorowgq oraz tgcznik zawierajgcy motywy IQ bedace miejscem wigzania biatka
kalmoduliny, ktdra jest negatywnym regulatorem miozyny. Mutacje zaburzajgce oddziatywanie
miozyny z kalmoduling znoszg supresje vps13A. Nadekspresja MYO3-N obniza aktywnosc
kalcyneuryny (fosfatazy zaleznej od kalmoduliny i wapnia) oraz tagodzi niektoére z defektow
endocytozy mutanta vps13A. Supresja zostata rdwniez uzyskana po potraktowaniu drozdzy
chelatorem wapnia (EGTA), ktory obnizajgc dostepnos¢ wapnia obniza aktywnosé kalcyneuryny.
Zaproponowalismy model, w ktérym Myo3-N wigzgc kalmoduline obniza aktywnos¢ kalcyneuryny i
podnosi aktywnos$é miozyny Myo3, ktdra bierze udziat w endocytozie i razem z biatkami Osh2/3
funkcjonuje w miejscach kontaktu btony komadrkowej i siateczki srodplazmatycznej. Wyniki te
pokazujg, ze defekty spowodowane przez mutacje vps13A mogg by¢ przezwyciezone i wskazujg na
funkcjonalny zwigzek pomiedzy Vps13 i przekazywaniem sygnatu wapniowego, jako mozliwy cel
terapeutyczny chemicznej interwencji w ChAc. Drozdzowy model ChAc moze pomdc w odkryciu
mechanizmu patofizjologii choroby oraz moze stuzy¢ jako platforma do testowania lekow. Petny tekst
artykutu znajdziesz na stronie: http://dmm.biologists.org/content/12/1/dmm036830.long

Przeczytaj tez wywiad z pierwszym autorem artykutu, Piotrem Soczewka:
http://dmm.biologists.org/content/12/1/dmm039016

ZBIORKA FUNDUSZY - Zréb zakupy i pomé6z Advocacy poprzez platforme Give as you
Live

Advocacy bierze obecnie udziat w platformie do robienia zakupdéw online, Give as You Live.
Zapraszamy wszystkich naszych darczyncéw z UK do wsparcia nas w tej akcji zbierania funduszy dla
Advocacy. Give as you Live przekaze darowizny dla naszej fundacji charytatywnej bez obcigzania Was
kosztami, bedzie to czes¢ pieniedzy, ktére wydacie na zakupy uzywajac tej platformy. Liczne firmy
producentéw z UK sg tam obecne: Waitrose, Sainsbury’s, Waterstones, Amazon UK czy Trainline,
zeby wymienic tylko kilka. Wiec, gdy robisz cotygodniowe zakupy, kupujesz ostatni bestseller lub
prezent swigteczny, albo planujesz dtugo oczekiwane wakacje, w tym samym momencie mozesz
poczué sie spetniony dajac sktadke zaspokajajgcg nasze potrzeby. Zakupy mozna robié¢ online lub za
pomocg karty sklepowej w sklepie stacjonarnym. Wykonaj kilka prostych krokéw, aby wzig¢ udziat w
zbiorce:

1. Wejdz na naszg strone, na ktérej mozesz sie dotgczyc
https://www.giveasyoulive.com/join/advocacy-for-neuroacanthocytosis-patients/ct33769

2. Przycisnij niebieski guzik “Support us, it's free” i utwdrz swoje konto

3. Zacznij kupowac online u Twojego ulubionego dostawcy lub kup w Give as you Live karte
sklepowg do uzycia w sklepie stacjonarnym.

Dalsze informacje w formacie video znajdziesz
tutaj: https://www.youtube.com/watch?v=m7MEGx3R_0Y

Mamy nadzieje, ze bedziesz zadowolony z udziatu w tym przedsiewzieciu, gdyz Advocacy bardzo
potrzebuje i ceni Twoje wsparcie. Wraz ze zbiorowym wsparciem naszych darczyricdw, nawet kilka
centéw od kazdych zakupdéw, pozwoli nam odby¢ dtugg droge do naszego wspdlnego celu. Pomysl
prosze o Advocacy przy okazji Twoich nastepnych zakupow.

Dziekujemy naszym darczyncom za £24,000 przekazane e celu wsparcia badan nad NA

Po kampanii zwigzanej ze zbiérka funduszy przez ostatnie 6 miesiecy, Advocacy otrzymata ponad
£24,000 darowizny od przyjaciét z bliska i z daleka. Wystaliémy serdeczne podziekowania. Zachecamy
tych, ktorzy chcieliby jeszcze przekazaé darowizny do zrobienia tego poprzez strone internetowg
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http://www.naadvocacy.org albo po skontaktowaniu sie bezposrednio z Ginger, adres
ginger@naadvocacy.org.

Parry’sowie zorganizowali nowe wydarzenie dla wsparcia badan nad NA

Nasze serdeczne podziekowania jeszcze raz slemy do Gill i Gordon Parry w
Hawarden North Wales za ich darowizne £4000 zebrang w poprzednim roku w
czasie wielu akcji i wydarzen charytatywnych. W rzeczywistosci bedg oni znowu
pakowad swoje towary i znowu pojada do Cilcain, gdzie bedg organizowac
przyjacielska kawe a dochody z kawy, takze te z loterii, bedg przeznaczone dla
Advocacy. Jestesmy dozgonnie wdzieczni — dziekujemy!

WIADOMOSCI OD PACJENTOW - Dillon DeBoer, lllinois | Tracy Ghoris, Ohio | Alex
Irvine, London | Mike Koutis, Calgary | Bob Metzger, Minnesota | Shobith Thomas,USA|

1. Dillon DeBoer, lllinois, USA

Ostatnio otrzymalismy wiadomos¢ od Karyn
DeBoer, matki Dillon’a.

"Dillon ma 18 lat i jest moim jedynym dzieckiem.
Zaczat troche sie $lini¢ w 6-tej klasie. Utracit
zdolnos$¢ moéwienia, gdy miat 16 lat. Jego sposéb
chodzenia byt wtasciwie normalny do czasu, gdy
skonczyt 14 lat, byt tylko troche inny. Ta choroba
zaczeta pokazywac swojg prawdziwg strone w
zesztym roku. Dillon zaczat mieé problem z jedzeniem. Teraz juz nie je sam i nie je w miejscu
publicznym. Mieszkamy w Warrenville, lllinois.

"Dillon zostat zdiagnozowany przez neurologa w Klinice Choréb Ruchu w Rush University Hospital w
Chicago, lllinois. Okoto 3 tygodnie temu dostat tam pierwszg runde botoxu aplikowang na twarz,
przeciwko $linieniu. Wydaje sie, ze pomogto.

"Dillon byt szczesliwym beneficjentem fundacji "Spetniamy Wasze Zyczenia" w Ohio. Mégt sie spotkaé
ze swym ulubionym bohaterem, Seth’em Rollins’em z WWE i otrzymat malowany kamien na
szczesciel"

2. Tracy Ghoris, Ohio

Tracy przystata do nas nowe wiadomosci, w tym wiadomos¢ o specjalnej zbidrce, ktérg bedzie
organizowac w lipcu na rzecz badan nad NA:

"Osiem miesiecy temu przeprowadzitam sie z moimi rodzicami. Jesienig, fizyko-neuroterapeuta
potaczyt terapie fizykalng z zadaniami poznawczymi; spodobat mi sie metronom mierzacy rytm.
Objawy beztadnych ruchéw i zesztywnienia podobnego do Parkinsonizmu postepujg, ale ja ciggle
lubie udawac sie do pobliskiego centrum handlowego i chodzié¢ z wézkiem zakupowym, ktéry pomaga
mi nawigowac.
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"Interesuje sie galeriami sztuki, sklepami z antykami, kosciotami, parkami, wydarzeniami
fotograficznymi i muzycznymi, ale réwniez rozkoszuje sie czasem wolnym, gdy moge sie wyciszy¢! Co
trzy miesigce dostaje botox, biore réwniez inne potrzebne leki. Moze troche zwalniam, ale ciggle
jestem aktywna!

"Dnia 13 lipca, 2019, bede miata Koncert Charytatywny i Loterie Fantowg i wszystkie wptywy bedg
przeznaczone dla Advocacy for Neuroacanthocytosis na wsparcie nauki. Méj przyjaciel Bill, wspaniaty
pianista i wokalista, ktéry wystepowat na statkach wycieczkowych przez ponad 20 lat, bedzie dawat
koncert.

"W Recital Hall jest okoto 112 miejsc, mam nadzieje, ze wszystkie bedg zajete! Wystatam zaproszenia
zachecajgce ludzi do odwiedzenia strony naadvocacy.org. Dotgczytam tez do zaproszen wydrukowane
ulotki, "Co to jest NA?" i "Wesprzyj nas".

"Juz mam szes¢ potwierdzen udziatu w zbidrce. Moja kolezanka z klasy podarowata jeden z pieknych
wtasnorecznie robionych koszyczkdw z fantami a moj przyjaciel, ktéry nie bedzie mégt przybyé, dat mi
$25 przeznaczone na zbidrke. Moja mam jest niezastgpionym skarbnikiem na tej imprezie. Ma ona
dtugie doswiadczenie bycia skarbnikiem dla réznych organizacji, byta tez ksiegowg zanim zostata
nauczycielka.

Podziekowania dla Tracy z te wiadomosci, zyczymy powodzenia w lipcowym wydarzeniu!

3. Alex Irvine, London, UK

Alex miata szczescie dotgczy¢ do grupy
artystycznej prowadzonej przez lokalny komitet
dla oséb, ktdre potrzebujg aktywnosci poza
domem. Pracowata z artystg, ktéry pomagat w
wykonaniu rzezb z materiatéw recyklingowych,
innym artystg, ktéry uczyt jak tworzyc¢ obrazy z
wzorami geometrycznymi oraz artystg tworzagcym
mozaiki, ktory dostarczyt do wykorzystania wiele
ptytek w pieknych kolorach trudnych nawet do
wyobrazenia!

Na koniec zajec¢ uczestnicy zebrali razem wszystkie
prace na wystawie zatytutowanej “Wszystko jest
podroza” dla uhonorowania réznorodnosci
uczestnikéw i ich dziet. Organizator Isabella N.
powiedziata "gratuluje Wam tej wspaniatej
wystawy — Wasze dzieta wygladajg fantastyczne. - :
Dziekuje Wam za prace zespotowq — praca z Wami nad tg wystawg byta wielkg przyjemnoscig, jasnym
punktem w tym roku.”




4. Mike Koutis, Calgary

Mike czesto pisze na Facebooku | donosi nam o
swoich aktywnosciach, przemysleniach | historiach
ze swego zycia w domu i w czasie podrdzy za
granice. Napisat "Chce powiedzie¢ wszystkim
moim przyjaciotom: mam nadzieje, ze dbacie o
swoje pasje. Zycie jest zbyt krotkie, zeby nie starac
sie by¢ szczesliwym. Ukonczytem Uniwersytet w
Manitoba, zostatem inzynierem i podjatem prace
przez rok, ale nie bytem zadowolony, wiec znowu
podjatem nauke i po nastepnych dwéch latach
zostatem nauczycielem.

"Kochatem uczy¢ i po jednym roku pracy na
zastepstwo zdecydowatem pojechac do Anglii i
uczytem tam przez jeden rok. To byto wspaniate doswiadczenie! Nie tylko pracowatem w
wymarzonym zawodzie, jako nauczyciel trzeciej klasy w klasie specjalnej, ale korzystatem z zycia na
maxa.

"Bytem na stadionie Wimbledon i oglagdatem najwiekszych graczy w tenisa, odwiedzitem Cambridge,
po raz pierwszy przez tydzien bylem z wizytg u ciotki w Manchester, gdzie rowniez obejrzatem mecz
futbolowy na Stadionie Old Trafford i $wietowatem Dzieri Swietego Patryka w Dublinie. Poznatem
tam wielu przyjacidt, z niektérymi wcigz jestem w kontakcie, w tym z mojg najlepszg przyjaciotka
Elizabeth.

"Po roku spedzonym w Anglii wrécitem do domu, gdzie kontynuowatem moje wymarzone nauczanie,
tym razem, jako nauczyciel dorostych. To byta wspaniata praca, nie tylko nauczatem innych, ale tez
sam tworzytem program nauczania. Mysle, ze najlepszg rzeczg z tego doswiadczenia byto, ze
poznatem i nauczatem wspaniatego cztowieka, z ktérym wcigz jestem zaprzyjazniony, Brendan’a, jego
zone Kristy i ich dzieci Ray’a i Serene. Sg oni dla mnie teraz jak rodzina.

"Jestem wdzieczny za dotychczasowe zycie, ktére przezytem, i wcigz nie chce sie poddac i porzucié
nadziei na znalezienie leczenia NA .



5. Bob Metzger, Minnesota, USA

Bardzo nam mito, ze dostalismy wiadomos¢ od
Boba.

"Chciatem was zawiadomié o wyzwaniu, ktore
chce podjac tego lata. Bede jechat w tegorocznym
Bike MS i bytbym wdzieczny za wasze wsparcie
mojego przedsiewziecia potgczonego ze zbidrka
funduszy! Rajd tegoroczny odbedzie sie w dniach
8-9 lipca. Moim celem jest zebranie minimum
$500.

"Pedatowanie na rowerze moze by¢ odpowiedzig
na wezwanie: Swiat bez MS. Mila za milg, dolar za
dolarem, Bike MS dostarcza funduszy nie tylko na badania nad MS, ale tez na wsparcie oséb chorych
na MS, aby poprawi¢ ich zycie. Dofgczytem do zespotu rajdu w tym roku i bardzo docenie wasze
wsparcie.

"Wejdz na mojg prywatna strone, jej adres jest ponizej:
http://main.nationalmssociety.org/site/TR?px=17273181&pg=personal&fr_id=30190&et=YfgwluASh
6legPodFM_DDQ

"Bardzo serdecznie Wam dziekuje!"

6. Shobith Thomas, USA

Jestesmy wdzieczni za pozytywne wiadomosci od
Simi, zony pacjenta Shobith’a Thomas’a, ktéra
napisata do nas o swoim mezu:

"2018 byt wspaniatym rokiem dla Shobith’a. Dwie B
najwazniejsze sprawy to wykonanie zabiegéw |
stomatologicznych i odbywanie codziennej

fizykoterapii. Ponadto Shobith korzysta z nauki
mowienia i potykania oraz zabiegédw Ayurveda.

"Shobith miat problem z utrzymaniem higieny
jamy ustnej, uszkodzenia postepowaty i w 2008 juz
byty znaczne. Zespot dentystyczny w USA
sugerowat zabiegi w znieczuleniu, aby naprawic
uszkodzenia. Z powodu mozliwych skutkdw
ubocznych u osoby z NA i poniewaz chcieliSmy unikngé utraty zeba, poszukiwalismy innych opcji.

"Skontaktowatam sie z dentystg Shobith’a, Dr. Vinod Thamby, w Indiach i pojechalismy tam we
wrzesniu. Dr. Vinod i jego zespdl dostosowat sie, aby méc przyjmowacd Shobith’a przez 4- 5 godzin
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codziennie przez 2 tygodnie. Shobith nie tylko cierpliwie siedziat w czasie tej catej procedury, udato
mu sie tak wspétpracowad z lekarzami, aby unika¢ niekontrolowanych ruchéw.

"Shobith pokazat takg wytrwatosc, ze na koniec dnia jego dentysta byt bardziej zmeczony niz on!
Shobith powrdcit z doskonatym usmiechem dzieki Dr. Vinod’owi Thamby i jego zespotowi. Dentysta
tutaj w USA byt zdumiony iloscig i jakoscig pracy, jakg wykonano u Shobith’a w Indiach.

"Dotychczas to byt wielki ktopot, aby zmusi¢ Shobith’a do szczotkowania zebdw, chociaz raz dziennie.
Jednak po tym wielkim zyciowym wysitku, Shobith nalega abym szczotkowata i czyscita nitkg jego
zeby co wieczér przed pdjsciem spac, a nawet robi to sam co rano. Ogélnie jest bardzo trudno
zmieni¢ przyzwyczajenia Shobith’a a to byta ogromna zmiana. To byto dla nas takie btogostawienstwo
i jestesmy bardzo szczesliwi, ze podjelismy decyzje o podrdézy do Indii.

"Inng wielkg zmiang u Shobith’a byta zmiana jego stosunku do terapii. Teraz dzieki ciggtemu wsparciu
terapeuty i ciggtym innowacjom w terapii codziennie rutynowo wykonuje ¢wiczenia przez
przynajmniej p6t godziny. Ja tez codziennie kontroluje jego postepy w ¢wiczeniach.

"Andrew powiedziat o postepach Shobith’a i o swoim doswiadczeniu pracy z Shobith’em: 'Shobith
stara sie, aby wykonywac¢ ¢wiczenia bezpiecznie i konsekwentnie, stara sie pracowac tak, aby nie byto
upadkéw i by mégt by¢ coraz bardziej samodzielny. Powaznie podchodzi do programu ¢éwiczen. Coraz
czesciej podaza za mantrg "wyobraz sobie, ze jeste$ na sesji PT" i wykonuje ¢wiczenia, takie jak
bezpieczne siedzenie i wstawanie, aby przejs¢ po domu, zamiast rzucania sie na krzesto czy beztadnie
i niebezpiecznie przemierzania pokoju.

,Jestem pewna, ze zdolnos¢ Andrew do przekonania Shobith, aby docenit wszystko, co razem robig
byta kluczem do zmiany postawy Shobith’a. Teraz Shobith cieszy sie z kazdej sesji terapeutycznej i
sprawia mu ona rados$¢. Teraz, gdy juz bardziej poznat zachowania i ruchy Shobith’a, Andrew
wprowadza nowe techniki terapii i zdecydowanie bardziej mu pomaga w byciu stabilnym, silnym i
bezpiecznym. Odczuwamy to jako wielkie btogostawienstwo, ze znalezliSmy Andrew, jako terapeute
dla Shobith’s.

"Shobith od trzech miesiecy podjat terapie mowy i tykania. Terapia jest ostatnio jego celem. Gdy
bylismy w Indiach to Shobith podjat zabiegi Ayurveda. Wydaje mi sie, ze w ostatnich miesigcach te
zabiegi poprawity jego sen i nastrdj. Tak, wiec dalej kontynuujemy zabiegi skoro okazaty sie korzystne
dla dobrego samopoczucia Shobith’a.

"Shobith zaczat codziennie uczestniczy¢ w programie pracy chronionej dla oséb niepetnosprawnych.
Jego dzien jest teraz wypetniony poranng wizyta w Kosciele, zabiegami przed potudniem, praca po
potudniu i wyjsciami wieczorem. Wraz z tymi pozytywnymi zmianami nawet jego mimowolne ruchy
sie zmniejszyly. Jest teraz spokojniejszy i szczesliwszy.



Ku Pamieci: Eddie Finn Petrick

Tammy Finn Petrick napisata, ze jej maz Eddie
zmart dziesieé lat temu: "Eddie zawsze byt silny i
ciezko pracowat. Zauwazytam, ze zaczat sie
potykaé, co wygladato jakby prawie bez powodu
upadat. Zawsze to lekcewazyt. Pewnego dnia jego
szef wystat go do domu, gdyz, jak powiedziat,
upadt przed wdézkiem widtowym i nie pierwszy raz
sie to stato w ostatnich miesigcach. Powiedziat, ze
go nie zwalnia, ale nie moze wrécié do pracy do
czasu az nie zbada swego stanu zdrowia.

"Lekarz pierwszego kontaktu wystat go do
ortopedy, gdyz Eddi powiedziat, ze ma problem z
plecami. Oczywiscie badanie MRI kregostupa
wykazato zmiany paru dyskéw. Wykonano
operacje z nadzieja, ze to pomoze. Trzy tygodnie
pdzniej okazato sie, ze nie byto poprawy. Ortopeda
zrobit nowe przeswietlenie i pokazat, ze operacja
sie powiodtfa. Wtedy poszliSmy do neurologa. Po
dwdéch miesigcach, gdy Eddi juz chodzit z
czteronoznym chodzikiem, udalismy sie do neurologa specjalizujgcego sie w chorobach ruchu.
Przeprowadzit rézne badania i testy i w listopadzie 2008 dat nam druzgocacg diagnoze.

"Eddie byt juz na wozku inwalidzkim | byt zagubiony. Spotykat sie ze znajomymi, ale przestat méwic¢ w
styczniu 2008. Wtedy znalazt sie w szpitalu, poniewaz nie mégt tez jes¢. Ze szpitala poszedt do domu
opieki i tam zmart 15 marca 2009. Jego mdzg zostat wystany do banku do Kalifornii i stamtad
dostalismy oficjalng informacje, ze to byta Neuroacantocytoza. Stowo, ktérego nigdy nie zapomne."

Dzien Choréb Rzadkich zrobit nastepny krok milowy, dotart do 101 krajéw

Tego roku Dzief Choréb Rzadkich dnia 28 lutego 2019 byt obchodzony na swiecie w
rekordowej liczbie 101 krajéw; przeczytaj o wszystkich aktywnosciach, zobacz filmy
o historiach réznych pacjentéw przettumaczone na 35 jezykdw. Ta wspaniata
kolekcja fotografii i filméw pomoze nam pamietaé, ze razem choroby rzadkie nie sg
rzadkie, bo dotyczg milionédw rodzin na swiecie. Na tej stronie przeczytasz wiecej:
https://www.rarediseaseday.org/.

RAREDISEASEDAY.ORG

Ponad 150 osé6b uczestniczytlo w wydarzeniu w Dniu Choréb Rzadkich w Polsce.
Dostali$émy raport od Teresy Zotgdek o wydarzeniu w Dniu Choréb Rzadkich w Polsce

"Dzien Choréb Rzadkich 2019 w Instytucie Biochemii i Biofizyki Polskiej Akademii Nauk byt sukcesem.
Udziat wzieto okoto 150 uczestnikow, sala byta wypetniona do ostatniego miejsca. ZaprosiliSmy
klinicystéw, naukowcoéw badajacych mechanizmy wybranych choréb rzadkich, specjalistow od
psychologii rehabilitacji, jednego pacjenta i dwdch rodzicéw-opiekundw pacjentéw. Jednym z
rodzicodw byta matka pierwszego pacjenta zdiagnozowanego w Polsce na plgsawice-akantocytoze,
ktdra udzielita wywiadu Joannie Kaminskie;j.



"ZorganizowaliSmy tez wystawe autorstwa Beaty Muchowskiej zatytutowang 'Nauczyciele mitosci'
oraz zbidrke publiczng funduszy na rzecz podopiecznych Fundacji EB Polska, cierpigcych na chorobe
rzadka. Zebralismy dwa razy wiekszg sume niz w poprzednim roku. Rozdawali$my uczestnikom
specjalne wydanie (numer IV, 2018) Postepdow Biochemii (pisma wydawanego przez Polskie
Towarzystwo Biochemiczne), ktdre byto poswiecone chorobom rzadkim. Wstep na konferencje i
wystawe byt wolny dla wszystkich.

"Wydarzenie byto sponsorowane i wspétorganizowane przez Instytut Biochemii i Biofizyki PAN,
Instytut Matki i Dziecka, Polskie Towarzystwo Biochemiczne, Polskie Towarzystwo Biologii Komadrki

oraz firme Eppendorf. Otrzymatam wiele pozytywnych opinii i gratulacji od uczestnikéw."

<>

Wystawa fotograficzna autorstwa Beaty Muchowskiej
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Joanna Kaminska przeprowadza wywiad z Marig Undas Musiat.
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