Wiadomosci NA Wydanie 33 — 17 grudnia 2019
Neuroakantocytoza, informacje i badania naukowe

Wyktadowcy 10-tego Sympozjum NA zostali przedstawieni

Rosng oczekiwania przed Barcelong i naszym 10-tym Sympozjum o Neuroakantocytozie, 25-27 marca 2020.
Zespot naukowcdw i pacjentdow zbierze sie aby podzieli¢ sie nowg wiedzg zgromadzong od czasu naszego
ostatniego spotkania w Dreznie w 2018 oraz aby spotkaé obecnych i nowych cztonkow i powiekszy¢
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rodzine NA Advocacy.

Wsréd naukowcow znajdg sie Adrian Danek i Ruth Walker,
ktorzy przedstawig przeglad kliniczny i odpowiedzg na

medyczne wyzwania;
Ruiz (USA) i B. Vande

role genéw VPS13 w chorobach z zaburzeniami ruchu
(ang. Movement Disorders, MD); E. Conibear (CA), P.

DeCamilli (USA), R. Ja

Escalante (ES) and Robert Fuller (USA) opowiedzg o roli
biatek VSP13 w procesach komérkowych; Giel Bosman
(NL), Lucia De Franceschi (IT), F.Lang (DE), Manuel Jose
Rodriguez (ES), L Duplomb (FR) and Teresa Zoladek (PL)
powiedzg o biatkach VSP13 w zdrowiu | chorobie.

Pacjenci i ich opiekunowie bedg mieli mozliwos¢ ustyszec¢
od organizatoréw Sympozjum, w tym Jordi Alberch, JL
Lopez- Sendon (ES), Andreas Hermann (DE), o pracach

naukowych wyzej wy

tez udziat we witasnych sesjach poswieconych sprawom
opieki nad pacjentem. Wejdz na strone Facebook:
Advocacy for Neuroacanthocytosis Patients An Ultra Rare

Gabriel Miltenberger (PT), C. Paisan-
Warrenburg (NL), ktérzy przedstawia

hn (DE), Ody Sibon (NL), Ricardo

mienionych wyktadowcow. Wezmg

Disease, aby znaleZ¢ dalsze informacje i aktualnosci.

10th International Meeting on
Neuroacanthocytosis Syndromes

S

BARCELONA MARCH 2020

March 2020

Please join us in Barcelona, Spain, to meet scientists, patients and families,
share ideas, and make new connections in the pursuit of therapeutics for
Neuroacanthocytosis Syndromes.

Conference will take place at Alimara hotel.
Registration, abstract submission and hotel room booking is now open
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Swiateczne Zyczenia i podziekowania od NA Advocacy

Wszystkim naszym darczyricom cztonkowie Advocacy wyrazajg najgtebsze podziekowania za &
szczodro$¢ okazywang nam w ostatnich latach. Wasze dary sg niezbedne dla wsparcia
wysitkdw w kierunku zwiekszania $wiadomosci o neuroakantocytozie, realizacji waznych
celéw zmierzajgcych do poszerzenia wiedzy naukowej o tej dewastujgcej grupie choréb
rzadkich oraz zapewnienia ciggtosci dziatania naszej organizacji charytatywne;j.

Rok 2019 byt rokiem specjalnym dla Advocacy. Dzieki darowi Carla i Betty Pforzheimer, mozemy ogtosic¢
pierwszego laureata Nagrody Glenna Irvine’a oraz przekaza¢ fundusze na badania mutacji w genie VPS13A,
wesprzec serwis badania poziomu biatka choreiny metodg Western Blot u chorych oraz wesprze¢ baze
danych NA.

Badania naukowe sg kluczowe dla polepszenia jakosci zycia i dania nadziei na lepszg przysztos¢ pacjentom
chorym na neuroakantocytoze. Dlatego w nastepnym roku planujemy kontynuacje dofinansowywania tych i
innych obiecujacych planéw i projektdw naukowych. Nie trzeba dodawaé, ze nawet uwzgledniajgc hojnosc
naszych dotychczasowych darczyncéw, koszty badan sg trudne do pokrycia. Jest wiele sposobdw wsparcia
naszych dziatani!. Rozwazcie nastepujace sposoby:

e Przekazcie darowizne w czasie swigt lub w dowolnym dniu roku 2020! Ciggle niezbedna jest dalsza
pomoc. Jesli chcesz przekazac darowizne, kliknij przycisk ,Donate now” na stronie internetowe;j.

e Zorganizuj Poranng Kawe z NA w Dniu Chordb Rzadkich 2020 (29 lutego). Zapros przyjaciot, by mogli
cieszy¢ sie kawg i smacznymi ciastkami, zbierajgc pienigdze na dobry cel. Poniewaz zbliza sie Dzien
Rzadkich Choréb, pilnie wzywamy wolontariuszy do udzielenia nam pomocy. Napiszcie do nas na
adres annette@naadvocacy.org z wiadomoscia “Tak, zorganizuje Poranng Kawe”. Bedziemy
zachwyceni i chetnie doradzimy, jak sprawié, by ten specjalny dzien byt udany!

e Uczestnictwo w platformie ,,Give as You Live” w ramach programu ,,Dawanie”. Jezeli mieszkasz w UK,
wiele sklepow zamieni czesciowo twoje wydatki na zakupy na fundusze przekazywane do Advocacy
bez obcigzania Cie dodatkowymi kosztami. Aby zacza¢ dawanie, wejdzZ na stronie naszej organizacji w
zaktadke Give as You Live.

e Zorganizuj wydarzenie ze zbidérkg na NA w Twojej szkole, kosciele lub w grupie przyjaciot. Jest tyle
sposobdéw na zbidrke pieniedzy przy okazji réznych aktywnosci, jak wydarzenie sportowe, sprzedaz
wypiekéw, wieczdér zagadek, dni pizzy. Skontaktuj sie z nami, chetnie dostarczymy Ci wiele nowych
pomystéw. To wspaniaty sposéb, aby umozliwi¢ dzieciom i dorostym wzig¢ udziat i mieé satysfakcje z
pomagania innym. Planujesz wzig¢ udziat w wydarzeniu Challenge Event w Nowym Roku? Jezeli tak
to rozwaz sponsorowania Advocacy i zbieranie pieniedzy, gdy pedatujesz, biegniesz, spacerujesz,
ptywasz. Dotgcz do druzyny NA Advocacy!

Jeszcze raz dziekuje za wspomozenie pacjentdw cierpigcych na te grupe rzadkich choréb. Mamy nadzieje, ze
bedziemy mogli liczy¢ na Paristwa state wsparcie. Zyczymy Szczeéliwych, Zdrowych i Dostatnich Swigt!
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Dr. Jae-Sook Park zostata wybrana pierwszym laureatem
Nagrody Glenna Irvine’a

Komitet Doradczy Advocacy for Neuroacanthocytosis
Patients z przyjemnoscig informuje, ze pierwsza
laureatkg Nagrody Glenn’a Irvine’a jest Dr. Jae-Sook
Park z laboratorium Dr. Aarona Neiman’a w Stony
Brook, Long Island, NY, USA.

Nominacja przedstawiona przez Dr. Neiman’a zawierafa
co nastepuje:

Po otrzymaniu tytutu Doktora od Universytetu Calgary,
Dr. Park przeszta do laboratorium Dr. Neiman’a na staz
podoktorski; teraz ma ona stanowisko Starszego
Pracownika Naukowego. Wszystkie badania jakie to
laboratorium opublikowato na temat VPS13 sg wynikiem pracy Dr. Park. Na poczatku pracy w tym
laboratorium wykonata ona genetyczne przeszukanie, ktdre zidentyfikowato drozdzowy gen VPS13 jako
odpowiedzialny za defekt cytokinezy w czasie formowania spor. Dr Park pomogta ustali¢ obecny model, w
ktdrym biatko VPS13 jest zlokalizowane w miejscu kontaktu bton, co pozwolito na odkrycie pierwszego
potencjalnego zwigzku miedzy dysfunkcjg mitochondriéw a plgsawicg-akantocytozg; opublikowata ona dwie
prace z pierwszym autorstwem charakteryzujgce role VPS13 w sporulacji u drozdzy oraz zidentyfikowata
pierwsze biatko, ktére z nim oddziatuje, Spo71. Opublikowata tez prace pokazujgca, ze zniszczenie genu
VPS13A w komadrkach PC12 daje podobne efekty w sktadzie lipidowym bton jak te obserwowane w
komaérkach drozdzy niosgcych odpowiednig delecje. Wyniki opisane w ostatniej publikacji byty otrzymane
czesciowo dzieki grantowi z NA Advocacy.

Dr Park jest doswiadczona w hodowaniu kultur tkankowych, a jej znajomosé tych metod umozliwia jego
laboratorium przeniesienie doswiadczen z systemu drozdzy do komorek ludzkich. W pracy, ktérg maja
zamiar przedtozy¢ do publikacji, poszerzyta model funkcji VPS13 wywodzacy sie z badan drozdzy, aby
przetestowac przewidywania dotyczgce zachowania VPS13A w ludzkich liniach tkankowych. Ponadto
wygenerowata ona duzg liczbe nowych mutacji punktowych w drozdzowym VPS13, z ktdrych wiele wykazuje
utrate okreslonych funkcji. Laboratorium Dr Neimana wykorzystuje te narzedzia genetyczne do poznania,
ktore specyficzne interakcje biatkowe i lokalizacje subkomdrkowe sg istotne dla odpowiednich dziatan biatka
VPS13 i ma nadzieje wysta¢ do druku manuskrypt opisujacy te badania w 2020 r.

Dr Neiman komentuje, ze Dr Park jest gteboko zaangazowana w projekt VPS13. Od samego poczatku byta
zmotywowana do skupienia sie w swej pracy na VPS13 z powodu duzego znaczenia badan nad drozdzami dla
poznania choroby ludzkiej. W miare jak powigzania te staty sie bardziej wyrazne, bardziej zaangazowata sie w
odkrywanie historii o VPS13. Dr Neiman uwaza, ze droga do leczenia neuroakantozy rozpoczyna sie od
doktadnego zrozumienia funkcji molekularnych biatka VPS13. Dzieki dotychczasowemu wktadowi Dr Park
doskonale poznali$my sposdb dziatania biatek VPS13. W przysztosci dr Neiman w petni oczekuje, ze Dr Park
bedzie nadal w znaczacy sposdb przyczyniata sie do dalszego zrozumienia jak ta rodzina biatek funkcjonuje,
zaréwno w komdérkach drozdzy, jak i w komadrkach ludzkich.



Ponadto, Drs. Park i Neiman obecnie wystali manuskrypt do publikacji, w ktérym opisuja zwigzek pomiedzy
VPS13A i XK, potencjalnie pokazujgc zwigzek miedzy plgsawicg-akantocytozg a zespotem McLeod.

Dr Park przedstawi te wyniki w marcu przysztego roku na sympozjum w Barcelonie, podczas uroczystosci
otrzymania nagrody.

Trwa kampania w zwigzku z Dniem Choréb Rzadkich 2020

Obecnie trwa kampania w zwigzku z Dniem Choréb Rzadkich 2020 r! Zespét ds. Dnia Chordb
Rzadkich w EURORDIS buduje kampanie wokét hasta ,,Zmien znaczenie stowa rzadkie” ( ang.
»,Reframe Rare”) — zmieniajgc spoteczne zrozumienie, co oznacza stowo ,rzadkie”, aby
pokazac, ze rzadkie znaczy liczne, rzadkie znaczy silne, rzadkie znaczy dumne.

RARE DISEASE DAY®

Kazdy, kto organizuje wydarzenie, zostat zaproszony do zamieszczenia informacji na jego temat. Oznacza to,
ze wszyscy mozemy poinformowac innych o planowanej Porannej Kawie, sponsorowanym spacerze po
miescie lub ptywaniu w lokalnym basenie, aby zebrac fundusze na badania nad Neuroacanthocytoza.
Cokolwiek zrobisz, nie musi to mie¢ miejsca doktadnie 29 lutego 2020 roku, ale powinno odby¢ w ramach
Dnia Choroéb Rzadkich 2020.

Na stronie poswieconej obchodom Dnia Choréb Rzadkich dostepnych jest wiele informacji i wiele
przyktadéw wydarzen zwigzanych z gromadzeniem srodkéw z catego Swiata. Po zorganizowaniu wydarzenia
prosimy o przestanie szczegdtowych informacji do Ginger w Advocacy i dodanie ich na naszej stronie.
Dziekujemy za udziat w Dniu Rzadkich Chordb | wsparcie oséb zyjgcych z choroba rzadka.
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NA Advocacy rozszerza dziatalnos¢ na USA

Z przyjemnoscia informujemy o powotaniu Neuroacanthocytosis Advocacy USA
Inc., nowo wyznaczonej organizacji non-profit, do zajmowania sie wspieraniem
pacjentéw - oraz rodzin i opiekunéw pacjentéw - z chorobami zwigzanymi z
neuroaktantoza.

Organizacja ta bedzie rowniez promowac swiadomos¢ tych choréb ultrarzadkich i
aktywnie wspierac badania. Jest to pierwsza taka organizacja w Stanach
Zjednoczonych i bedzie mogta ubiegad sie o dotacje w USA.

W sktad zatozycielskiego zarzadu organizacji z siedzibg na Florydzie wchodza:
pacjent, cztonkowie rodziny pacjentéw oraz badacz/lekarz.

S3 to Susan Wagner z Karoliny Potudniowej (gérne zdjecie), Bob Metzger z
Minnesoty (drugie zdjecie), Dr Ruth Walker z Nowego Jorku (dolne zdjecie) i Joy
Willard-Williford z Florydy.

Ginger Irvine jest réwniez w zarzadzie i stanowi krytyczne ogniwo w tgcznosci z
NA Advocacy. Oczekuje sie, ze obie organizacje bedg $cisle ze sobg
wspotpracowaé, aby lepiej spetnia¢ swa misje.

Nadal pozostaje wiele do zrobienia, w tym ztozenie wniosku do Internal Revenue
Service aby by¢ organizacjg w rozumieniu przepiséw 501(c)(3), co pozwali na
zwolnienie organizacji z podatku od darowizn. Bgdz na biezaco.

Dawstwo mézgow: Dr Ruth Walker o przekazywaniu nieocenionego daru
na rzecz badan nad NA

Wiele istotnych postepdw w zrozumieniu choréb mézgu zostato dokonanych poprzez badanie umystéw
dotknietych tymi chorobami. Podczas, gdy badania obrazowe (MRI i inne rodzaje skanéw mdzgu) moga
dostarczyé nam istotnych informacji na temat mézgu w trakcie zycia, badanie tkanki mézgowej pod
mikroskopem po $mierci moze dostarczy¢ nam jeszcze bardziej cennych informacji. W szczegdlnosci mozemy
dowiedziec¢ sie, jak nietypowe biatka, takie jak choreina w zespole plgsawica-akantocytoza (ChAc) i XK w
zespole MclLeod, wptywajg na komorki mdzgu, ktdre czesci mozgu i ktdre komorki sg najbardziej dotkniete,
oraz jak zmienia sie chemia mdzgu. Tego rodzaju badania doprowadzity do znacznych postepdw w zakresie
choréb madzgu, takich jak choroba Parkinsona i choroba Alzheimera, i majg kluczowe znaczenie w
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Neuroakantocytozie. W ten sposéb TY mozesz wnies¢
nieoceniony wktad dla wszystkich oséb, ktére cierpig na
NA, teraz i w przysztosci.

Podejmowanie decyzji o tym, ze jest sie dawcg mdzgu,
jest osobistg decyzjg, ktéra musi by¢ uksztattowana przez
Twoje uczucia. Moze to by¢ trudny do rozwazenia
problem, zwfaszcza jesli chcesz podjgé pozytywng decyzje
i trudno omowic jg z bliskimi. Jednakze moze zapewnié
Panstwu komfort Swiadomosé, ze postep wiedzy
medycznej bedzie sie wigza¢, w niematym stopniu, z
Panstwa decyzja.

Glenn Irvine, jeden ze wspodtzatozycieli Advocacy for Neuroacanthocytosis Patients (Rzecznictwa na Rzecz
Pacjentéw z Neuroacanthocytozg), ofiarowat swéj mozg, gdy zmart w 2015 r. Byt on nosicielem jednej kopii
anormalnego genu dla choreiny, choé¢ nie powodowato to dla niego zadnych probleméw neurologicznych. To
bedzie fascynujace dowiedzied sie, czy w wyniku tej mutacji powstaty jakiekolwiek zmiany w jego mézgu.

Jak to dziata?

Jedli zdecydujg sie Panstwo, ze dawstwo mdzgu jest to cos, co chcieliby Pafnstwo zrobi¢, wazne jest
przekazanie tej decyzji osobom zaangazowanym w opieke nad Paristwem (w szczegdlnosci bliskim cztonkom
rodziny) oraz lekarzowi. Jest to wazne aby lekarz przeprowadzat okresowo ocene stanu fizycznego, aby
umozliwi¢ nam powigzanie stanu fizycznego z tym jak Panstwa mdzg wyglada po smierci.

Zespot neuropatologiczny w szpitalu Mount Sinai w Nowym Jorku pod przewodnictwem Dr Johna Crary
ocenia mdzgi oséb dotknietych przez zespoty NA oraz tych, ktérzy sg nosicielami genéw. Niezaleznie od tego,
gdzie mieszkasz, jesli zechcesz przekazac te wartosciowg darowizne, bedziemy wspétpracowac z lokalnymi
lekarzami w celu realizacji Panstwa zyczenia. Bardzo wazne jest, aby w miare mozliwosci dokonad ustalen z
wyprzedzeniem, poniewaz tkanka mézgowa zaczyna sie zmienia¢ w ciggu kilku minut po $mierci. Bedac w
dobrym stanie, mozesz wypetni¢ formularz ,,prezentu anatomicznego”, ktéry wyraznie okresla Twoje
zyczenia, a Twéj znak moze podpisaé formularz ,,zgody na autopsje”, ktdry musisz wystac¢ do nas. Posiadanie
tych formularzy z wyprzedzeniem pomoze unikng¢ opdznien, gdy szybki czas badania bedzie bardzo wazny.
NA Advocacy moze w razie potrzeby pomdc w pokryciu kosztdw transportu.

Czesto zadawane pytania

Kto moze by¢ dawcy?

Zachecamy wszystkich do dawstwa bez wzgledu na status choroby. Osoby, ktdre nie majg objawéw choroby,
dla badan poréwnawczych, sg szczegdlnie wazne. W razie pytan prosimy o kontakt.

Kto pokrywa koszty?
Uczestnictwo w programie nie wigze sie z zadnymi kosztami. Pogrzeb bedzie musiat odby¢ sie osobno, a dom
pogrzebowy bedzie musiat odebrac ciato.



Czy to wplynie na moja opieke medyczna?
Nie. Podjecie decyzji o tym, ze bedziesz dawcg nigdy nie wptynie na Twojg opieke. Udziat w tym badaniu NIE
wptynie na Twoje leczenie ale moze da¢ poczucie, ze dasz nadzieje spotecznosci NA.

Czy bedj jakies niedogodnosci?

Nie. Bycie dawca nie stanowi przeszkody ani opdznienia w $wiadczeniu ustug pogrzebowych, zaréwno w
przypadku otwartej, jak i zamknietej trumny, kremacji czy pochéwku.

Czy moge ograniczy¢ darowizne?

Tak. Choé¢ NA wptywa na miesnie, nerwy obwodowe i inne tkanki ciata, mdzg jest najwazniejszym organem
do badania, a dawstwo moze by¢ ograniczone do mdézgu. Twoja decyzja jest dobrowolna i moze zostac
cofnieta w dowolnym momencie. Omoéwimy i udokumentujemy na piSmie z Tobg i Twojg rodzing wszelkie
ustalenia i ograniczenia, jakie podejmujesz, aby zapewni¢, ze Twoje zyczenia zostang zrealizowane zgodnie z
okreslonymi zasadami.

Czy moja wiara na to pozwala?

Gtéwne tradycje religijne, traktujg dawstwo narzgddéw jako pomoc innym w formie akcji charytatywnej.
Mozesz porozmawiac z doradcg religijnym na ten temat.

Czy moja rodzina otrzyma wyniki badania?

Tak. Twoja rodzina otrzyma pisemny raport zawierajacy szczegétowe wyjasnienie chordb i zmian w mdzgu,
ktdre zostaty zidentyfikowane podczas autopsji, oraz przyczyne $mierci.

Jaki jest nastepny etap?

Jedli zdecydujesz sie wzig¢ udziat, podziel sie tg decyzjg z bliskimi, aby upewnic sie, ze Twoje zyczenia s3g
znane i realizowane. Prosimy o kontakt z Dr Ruth Walker i zespotem Neuropathology Bank Mdzgéw w
szpitalu Mount Sinai w Nowym Jorku, pod adresem brainbank@mountsinai.org, mozesz uzyskaé wiecej
informacji i przygotowac¢ odpowiednie plany. Powyzsze formularze sg rowniez dostepne przez internet na
naszej stronie pod zaktadkg ,, anatomical gift” i zaktadkg formularza zgody na autopsje ,,Autopsy permission”.

Zarzad Dyrektoréow NA Advocacy wita nowych cztonkéw

Advocacy z przyjemnoscig wita Dr Peter Mills i Millie Leigh-Wood w naszym Zarzadzie. Serdecznie witamy i
dziekujemy Peterowi i Millie za dotgczenie do naszego Zarzadu. Wiecej informacji na temat kazdego nowego
cztonka Zarzagdu mozna znalez¢ w dalszej czesci.
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Peter Mills urodzit sie i wychowat w Szkocji, a przed
ukonczeniem studiéw medycznych w szpitalu St George’s
Hospital, a nastepnie w Hyde Park Corner w 1971 roku,
podjat badania przedkliniczne i przez rok prowadzi badania
Uniwersytecie Oxfordzkim.

Po zakonczeniu pracy w szpitalu Brompton Hospital i
National Hospital for Nervous Diseases Queen Square
rozpoczat szkolenie w dziedzinie kardiologii w St George’s, a
nastepnie przez 2 lata przebywat w Chapel Hill North
Carolina, gdzie prowadzit badania ultrasonograficzne serca.

W 1979 r. Peter zostat mianowany konsultantem
kardiologiem w Royal London Hospital, a nastepnie
pracowat w London Chest Hospital, w specjalistycznej
jednostce kardiologicznej. W 2014 r. przeszedt na
emeryture.

Peter opublikowat 95 opracowan naukowych dotyczacych
réznych tematéw, w tym ultrasonografii serca, choroby
zastawki, choroby wiericowej oraz zasad ksztatcenia
podyplomowego. Byt Przewodniczgcym Komisji, ktéra nadzoruje szkolenie w dziedzinie kardiologii w Wielkiej
Brytanii, a nastepnie rozwingt to zainteresowanie w kontekscie europejskim.

W pracy klinicznej, réwnolegle zainteresowat sie chorobami miesnia sercowego. W niektdrych przypadkach
choroba mies$nia sercowego jest zwigzana z nieprawidtowosciami w miesniach szkieletowych — dystrofiami
miesniowymi, a zatem wystepowata u pacjentéw z fagodnymi i ciezkimi zaburzeniami nerwowo-
miesniowymi. To wyjasnia, ,,podrdz” kardiologa klinicznego, od macho ktéry byt poswiecony specyficznie
swej specjalnosci, do docenienia i zrozumienia réznych zaburzen zwigzanych chorobami miesniowymi oraz
gtebokich skutkéw tych uposledzen zaréwno dla pacjentéw, jak i dla opiekunow.

Millie Leigh-Wood zostata wychowana w Londynie i Norfolk i
jest absolwentem Uniwersytetu Newcastle, gdzie ukoriczyta
studia licencjackie w dziedzinie historii i filozofii rosyjskiej.
Okresy pracy charytatywnej w Indiach i Meksyku napedzaty jej
pasje do opieki nad ludzmi i Millie nastepnie szkolita sie jako
pielegniarka na Tamies Valley University

Po rozpoczeciu kariery w University College Hospital w Londynie
Millie pracowata w wielu instytucjach, w tym w NHS, prywatnej
opiece zdrowotnej, organizacji charytatywnej i branzy
ubezpieczeniowej. Poprawa bezpieczenstwa pacjentow i
podnoszenie standardow opieki zawsze byty sitg napedows dla
réznych rél, ktére podjeta. Millie, pracujac jako starszy
specjalista, a nastepnie zastepca dyrektora naczelnego
organizacji charytatywnej ds. opieki zdrowotnej The Patients
Association, napisata artykut analizujgcy prace Rzecznika Praw
Obywatelskich ds. ustug Parlamentarnych i zdrowotnych, ktéry
zostat opisany i doceniony przez prase krajowa.




Pracowata jako konsultant w zakresie zarzgdzania klinicznego i zarzadzania ryzykiem w wielu zaktadach NHS
Trusts, a ostatnio jako cztonek zespotu ds. medycznych przypadkdw niewtasciwego postepowania w
miedzynarodowej firmie ubezpieczeniowej, CNA Hardy. W tym roku nadal dostarcza swojg wiedze fachowg
w zakresie analizy ryzyka dla zdrowia, a w Royal Trinity Hospice powrdcita do pielegniarstwa klinicznego.

Serdecznie witamy i dziekujemy Peterowi i Millie za dofgczenie do naszego Zarzadu.

Doniesienia naukowe - Adrian Danek i Gabriel Miltenberger-Miltenyi,
Monachium

Dowiedz sie o ostatnich osiggnieciach badaczy na swiecie, ktdrzy badajg przyczyny, mechanizmy i
patofizjologie choréb z grupy NA.

Adrian Danek i Gabriel Miltenberger-Miltenyi
Uniwersytet w Monachium

Zespot w Monachium (Adrian Danek i Gabriel
Miltenberger-Miltenyi) podat kilka waznych obserwacji na
temat opieki nad pacjentami w ChAc: rozpoczeli oni
powtdrnie diagnostyke obecnosci choreiny metoda
Western blot i wkrétce zostanie ona ponownie bezptatnie
zaoferowana pacjentom na catym Swiecie.

Zainicjowliy oni réwniez szeroko zakrojong genomowa
charakterystyke pacjentéw z ChAc z kohorty pacjentéw w
Monachium. Ponadto wraz z Antonio Velayos-Baeza
rozpoczeli tworzenie bazy danych mutacji ludzkich dla
genu VPS13A, ktéra zostanie zintegrowana z otwartg
bazg danych o zmiennosci genoméw Leiden Open Variation Database oraz z bazg danych o mutacjach
clinvar/ClinGen zwiazana z NIH. Zrédta te sg szeroko stosowane przez lekarzy diagnozujgcych pacjentéw z
ChAc, dlatego nasza inicjatywa bedzie wspierac tych kolegdw w prawidtowej interpretacji mutacji VPS13A. Te
kamienie milowe zostaty osiagniete dzieki hojnej darowiznie pieniedzy przez Betty i Carla Pforzheimera na
rzecz Advocacy, dla upamietnienia i uhonorowania Glenna Irvine’a.

W ramach projektu naukowego zainicjowali oni opracowanie modelu ryby pregowanej dla ChAc w
Monachium.

We wspétpracy z Zaktadem Medycyny Nuklearnej LMU w Monachium zbadali oni aktywacje komérek
mikroglialu u pacjentéw MclLeod (z Monachium) i pacjentéw ChAc (z Drezna). Wyniki tego badania pomoga
w analizie procesow zachodzacych w osrodkowym uktadzie nerwowym w tych zespotach NA.

Ponadto nawigzali oni wspétprace z Uniwersytetem Saary w zakresie biochemicznej charakterystyki
erytrocytow w ChAc w prébkach z Monachium i Drezna. Wyniki pilotazowe zostang przedstawione na 10.
Sympozjum NA w Barcelonie, w dniach 25-27 marca 2020 r.



Webinar o Neuroakantocytozie jest juz dostepny on line

W ramach programu edukacyjnego Europejskiej Sieci Referencyjnej — Rzadkie Choroby Neurologiczne (ERN-
RD) dnia 3-go grudnia odbyto sie seminarium internetowe poswiecone zespotom Neuroakantocytozy. Adrian
Danek z Ludwig-Maximilians-Universitat w Monachium, Niemcy, przedstawit przeglad gtéwnych zespotow,
Plgsawicy-Acantocytozy i McLeod. Jego prezentacja jest juz dostepna.

Czy DBS jest odpowiedni dla Ciebie? Wyjasnia Ruth Walker

W tym wydaniu biuletynu Wiadomosci NA pacjent Drew Smith przedstawia
pozytywne wyniki, ktére doswiadczyt po zabiegu gtebokiej stymulacji mdzgu
(DBS). Filmy, ktére prezentujg jego rdzne zajecia sportowe, sg naprawde
imponujace! Jego sytuacja zostata niedawno odnotowana w literaturze
medycznej (Richard et al, Skutecznosc¢ gtebokiej stymulacji mézgu u pacjenta z
potwierdzong genetycznie plgsawicg-akantocytozg
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC6738267/ . 2019; 11(2): 199-
204)

Wazne jest, aby wszyscy chorzy na neuroakantoze zdali sobie sprawe, ze

korzysci, ktére doswiadczyt Drew, zaszty najbardziej prawdopodobnie dzieki zbiegowi szeregu specyficznych
czynnikdw i mogg nie mieé zastosowania do innych oséb dotknietych plasawicg-akantocytozg lub zespotem
McLeod.

DBS polega na trwatym wszczepieniu elektrod do mdzgu, ktdre wykonuje sie przez otwory w czaszce.
Odprowadzenia sg poprowadzone pod skorg i taczg elektrody z akumulatorem, ktéry jest zwykle wszczepiany
pod skdrg na gornej klatce piersiowej. Zazwyczaj po kazdej stronie mdzgu wszczepiana jest jedna elektroda.
Sprzet znajduje sie pod skdrg i nie ogranicza oséb z DBS w kapieli lub ptywaniu. Procedura jest zwykle
wykonywana w 2-3 oddzielnych operacjach. Po wszczepieniu nalezy zaprogramowac system. Moze to by¢
dtugotrwaty proces i wymagac kilku wizyt w ciggu kilku miesiecy, dla wyprébowania réznych ustawien
urzadzen elektrycznych w celu okreslenia, ktdre z nich sg najbardziej korzystne.

DBS byt stosowany w szeregu innych schorzen neurologicznych, ktére powodujg zaburzenia ruchu. DBS jest
stosowany od lat 90-tych w leczeniu choroby Parkinsona (cho¢ jest to do$¢ odmienny rodzaj zaburzen
ruchowych, gdzie ruchy sg zbyt powolne i mate); czasami rézne struktury mézgu sg odpowiedzialne za rézne
rodzaje problemdw z ruchem. Powoli poznajemy, gtéwnie w drodze préb i bteddw, inne rodzaje zaburzen
neurologicznych (a nawet psychiatrycznych!), ktére mogg korzystnie sie poprawié¢ po DBS.

Niestety, DBS moze pomdc jedynie w kontrolowaniu konkretnych objawdw NA i nie ma dowoddw na to, ze
zmienia odpowiednie procesy w mdzgu. Rozwazajac, czy DBS bedzie pomocny, nalezy okresli¢, ktére z
objawéw sg przedmiotem dziatan - DBS moze jedynie pomdc w nieumysinych ruchach, zwanych choreg lub
dystonia. W NA mogg one wptywaé na twarz, jezyk, tutdw i koriczyny. W przypadku korzysci z DBS mozliwe
jest zmniejszenie dawek lekéw przyjmowanych w celu kontrolowania tych ruchéw.

Podczas, gdy DBS jest dosc¢ prosty i stosunkowo mato ryzykowny jezeli chodzi o operacje mdzgu, nikt nie
powinien by¢ poddawany implantacji DBS, bez petnego zrozumienia zrozumie¢ ryzyka i sposobu dziatania
procesu. Bardzo wazne jest, aby miec realistyczne oczekiwania co do tego, co DBS moze i czego nie moze
zrobié. Jesli ktos ma powazne problemy z mysleniem i pamiecia i jest pogubiony i zdezorientowany, DBS nie
jest najlepszym rozwigzaniem dla twojego madzgu. Elektrody, ktére sg wszczepione, sg mate, ale istnieje



ryzyko niewielkiego uszkodzenia frontalnych struktur, co moze prowadzi¢ do pogorszenia sie zagubienia.
Zazwyczaj zaleca sie przeprowadzenie formalnej oceny myslenia i pamieci (badanie neuropsychologiczne)
przed przej$ciem do dalszego procesu wszczepienia elektrod.

Innym czynnikiem, ktéry nalezy mie¢ w pamieci, jest mozliwos¢ zmiany objawéw NA z uptywem czasu, a w
niektérych przypadkach ruchy mimowolne same ustajg. Oznacza to, ze skutki DBS powinny by¢ oceniane
prawdopodobnie co roku w celu ustalenia, czy nadal DBS jest pomocny. Nie wiemy jeszcze wystarczajgco
duzo, jak dtugo DBS moze by¢ korzystny dla pacjenta NA.

Podsumowujac, chciatabym podziekowa¢ Drew za doniesienie na temat ekscytujgcych pozytywnych
skutkéw, jakie miat on w przypadku DBS - i mam nadzieje, ze bedzie on na biezgco donosit o swoich
postepach. Wszyscy Ci, ktdrzy zastanawiajg sie, czy DBS jest dla nich wtasciwy, powinni oméwic to
szczegbtowo ze swoim neurologiem i upewnic sie, ze pracujg z kims, kto ma duze doswiadczenie w tej
procedurze. DBS nie jest lekarstwem na wszystko i nadal jestesmy w trakcie uczenia sie o jego udziale w
leczeniu NA, ale moze odegrac uzyteczng role w kontrolowaniu niektérych probleméw zwigzanych z ruchem.

Klinika w Niemczech otwarta strone internetowg dla pacjentow NA

Cieszymy sie, ze otrzymaliSmy wiadomosci od Kevina Peierta z Rostoku w Niemczech na temat nowej witryny
internetowej. ,Wtasnie przygotowalismy strone internetowg Neuroakantocytozy dla naszej nowej
przychodni” — pisze Kevin. ,,Zawiera ona informacje na temat NA i NBIA z roznymi rozdziatami; pierwsza
strona przedstawia specjalistyczne konsultacje, a inne strony sg poswiecone dwdém grupom choréb, réwniez
odwotujac sie do konkretnych miejsc w obiekcie w Rostocku.”
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ZBIERANIE FUNDUSZY - Gill i Gordon Parry

Niedawno ustyszelismy od Gill i Gordona Parry z Pétnocnej Walii, ze ponownie zebrali imponujgce srodki na
rzecz NA Advocacy. Gill napisata:

"ChcieliSmy Panistwa zawiadomi¢, ze przeprowadzilismy sprzedaz wyrobdéw artystycznych w lokalnej Tithe
Fayre i, ze mieliSmy jak dotychczas najlepsza sprzedaz naszych prac. Zebralismy 1,119 GBP przez kilka godzin.
Nadal nie mozemy w to uwierzyé. Przygotowanie wymagato duzo pracy, ale byto tak bardzo warto. Lokalne
wsparcie jest ogromne.”

Jeszcze raz dziekujemy Gill i Gordon!

Koncert i loteria pomogty zebra¢ fundusze na badania NA

Tracy Ghoris z Ohio zorganizowata koncert charytatywny i loterie w Mount de Chantal
Conservatory of Music na Uniwersytecie Wheiling w Wirginii Zachodniej, generujac kwote
1,043,00 USD na badania Neuroacanthocytozy. Wszyscy dobrze sie bawili.

Bill Forrest z Kolorado, bardzo utalentowany pianista i wokalista, ktéry od ponad 20 lat grat
na statkach wycieczkowych, bawit 36 przyjaciét i cztonkdw rodziny Tracy muzyka klasyczna,
jazzowaq, rege, standardowg i popularng. Widownia naprawde cieszyta sie doskonatym
wystepem Billa. Serwowane byty takze lekkie napoje.

Jedenascie koszow/pojemnikow wypetnionych cudownymi przedmiotami zostato wystawionych na loterie.
Woyplatajgca koszyki Susie Rataic (przyjaciel Tracy od dziecinstwa) podarowata przepiekny kosz peten
przekasek i zabawek dla pséw ofiarowanych przez Pawza. Producent wyrobdw garncarskich z Wirginii
Zachodniej, Winnie Hurd, podarowat mise z réznymi gadzetami. Tata Tracy podarowat kilka przedmiotéw ze
swojego sklepu, a kilka lokalnych sklepéw i restauracji :

rowniez podarowato rézne produkty.

Mama Tracy bytfa skarbnikiem w tej kwescie, a Jane Keyser
(sgsiadka i wieloletnia przyjacidtka Tracy's) pomogta
wyeksponowac kosze i pojemniki oraz sprzedawac losy na
loterie.

Dziekujemy wszystkim, ktérzy pomogli i wzieli udziat w
tym wydarzeniu i zebrali fundusze na wazny cel.
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WIADOMOSCI OD PACJENTOW - Drew Smith ! Nidia Santiago

Przeczytaj wybrane wiadomosci od pacjentéw NA z catego Swiata.

1. Drew Smith, USA

Ostatnio ustyszeliSmy od pacjenta Drew Smith, o jego doswiadczeniu z Gtebokg Stymulacjg Mézgu.

" Latem zesztego roku wrécitem do domu w Lexington, aby by¢ blizej lekarzy. W pazdzierniku odbytem
operacje gtebokiej stymulacji mozgu (DBS). Lekarze uwaznie obserwujg mnie i wkrétce pojawig sie
publikacje. System DBS jest przeznaczony gtdwnie do leczenia drzen, dystonii i pacjentédw chorych na
Parkinsona — bardzo interesujgca rzecz!

»Czuje sie lepiej, wygladam lepiej i mam sie duzo lepiej niz w zesztym roku. Ten rok byt emocjonujacy jak
kolejka gorska, ale byt dobry! Pozostaje aktywny, biegam, boksuje, gram w golfa, z czym walczytem latem
zesztego roku i wiosng! Nie mogtem usigs¢, a teraz moge! Niestety, nie ucze swoich uczniéw z powodu
mojego stanu zdrowia, ale bycie aktywnym to teraz moja praca.

»Ostatnio zostata u mnie w ciele umieszczona rurka do jedzenia. Cho¢ moje potkniecie byto dobre, nie
zawsze mogtem utrzymac jedzenie w Srodku. Nie przybieram lecz trace na wadze. Sposob, w jaki to widze, to
jesli moge zwiekszy¢ wage przez odzywianie sie przez rurke, to moze pomadc mi w poruszaniu sie i pomaéc w
pracy z DBS. Nadal bede modgt jesc¢ i pic. To ztagodzi stres, stabos¢ i wzmocni mnie”!

W innym miejscu tych Wiadomosci NA Dr Ruth Walker napisata komentarz na temat doswiadczenia Drew
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2. Nidia Santiago, Portoryko

"Dziele sie z wami zdjeciem Nidii i naszych trzech cérek podczas ostatniej wizyty w Muzeum Sztuki Ponce.".

»W Portoryko jest ciepto jak zawsze. Mamy nadzieje, ze zima nie
bedzie zbyt zimna. Stan Nidii ciggle sie zmienia, gdyz jest to
naturalne w tej chorobie. Nieustannie dostosowujemy sie do
warunkéw, aby cieszy¢ sie zyciem jako rodzina. Mimo ze coraz
trudniej jest Nidii porozumiewad sie za pomocg swojego tableta,
nadal stara sie ona komentowac i doradza¢ w naszym zyciu i
edukacji naszych cérek.”

»Z czasem nauczyliSmy sie ceni¢ i cieszy¢ sie codziennymi chwilami
zycia i podziekowac Bogu za kazdy z nich. W naszym przypadku
doswiadczenia z Bogiem, ktére dzielilismy w mtodosci, byty
kluczem do stawienia czofa wyzwaniom zwigzanym z chorobg Nidii
i do wychowania i kierowania naszymi cérkami, teraz majg 14, 20 i
21 lat.”

" Z powazaniem doceniamy wysitki i poswiecenie NA Advocacy na
rzecz wsparcia i doradzania tym, ktérzy przez czes¢ swojego zycia
stoja przed wyzwaniami wigzgcymi sie z tg chorobg. Dziekujemy za
wszystko i w waszych dalszych wysitkach, zawsze bedziecie
wspierani przez nasze modlitwy.”

"Doceniam komunikacje z NA Advocacy, poniewaz piszagc do mnie, umozliwiliscie mi kontakt z Eliutg i Vivian,
do ktérych zadzwonitem po pierwszej wiadomosci e-mail. Nidia miata powazne problemy z jedzeniem i
zadtawianiem, co narazito Nidie na wielkie ryzyko. Kiedy rozmawiatem z Eliutg, okazato sie, ze Vivian przeszta
przez ten sam problem i w czasie kiedy jadta czesto sie zadtawiata i miata zatrzymanie oddechu, ale teraz jest
ok. Odwiedziny Eliut i Vivan pomogty nam i Nidii zaakceptowa¢ koniecznos$¢ dostosowania sie do
rekomendac;ji lekarza. Prawie miesigc temu Nidia zostata zoperowana i zatozono jej PEG aby byta w stanie
wtasciwie jesc. Nie byto to fatwe dla Nidii ani dla nas ale pomogto nam zmniejszy¢ ryzyko zwigzane z
jedzeniem i zapewnié bardziej odpowiednig diete. Jak widaé, wasze zaangazowanie i kontakt przez
wiadomosci e-mail majg duze znaczenie. Dziekujemy!”

Ku Pamieci: Heidi Nicole DiMarzio

Z przykroscig przyjelismy wiadomos¢ o smierci pacjentki NA Heidi Nicole DiMarzio. Podzina przyslata nam
wspominine.
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Heidi urodzita sie 14 listopada 1978 r. w rodzinie Vince i
Candi DiMarzio. Uczyta sie w Szpandoah University, James
Madison University oraz Northern Virginia Community
College, gdzie zostata wybrana na stazyste kongresmena
West Virgini, Alana Mollohan, w Kapitolu Stanéw
Zjednoczonych. W JMU byta cztonkiem Kosciota
Katolickiego, a nastepnie zostata sekretarzem
Demokratéw JMU. Jej pasja do polityki sktonita jg do
zdobycia tytutu licencjata nauk politycznych, uczelnie
ukonczyta w 2002 roku.

W 2004 roku Heidi spotkata Kevina i w dniu 28 pazdziernika 2006 roku wzieli slub, byt to uroczy jesienny
dzien, ktéry byt nieco mglisty. W miare jak chmury przetaczaty sie po deszczu pojawita sie piekna tecza w tym
samym czasie, gdy mowili sobie ,, Tak”. Byta to piekna, niezapomniana chwila.

Heidi byfta wielkim fanem muzyki i gotowania, a Heidi i Kevin uwielbiali razem podrézowac. W kazdy
weekend planowali jakie$ wycieczki, czy to do muzeum w Waszyngtonie, DC, czy tez niedaleko od domu
pozwiedzac Wirginie. Jeszcze jako narzeczeni podrézowali po Europie, w podrdzy poslubnej byli na Hawajach
a na Boze Narodzenie w 2014 roku udali sie do Londynu. W nastepnym roku pojechali do Australii i tam
spedzili Sylwester. Wkrétce po oficjalnej diagnozie spedzili 2 tygodnie w Grecji. Ostatnig wielkg podrdz odbyli
do RPA. Usmiechy na twarzach z tych zdjec to jest co$, co bedzie cieszy¢ nas na zawsze. Daje nam to poczucie
komfortu, wiedzac, ze mogta zobaczy¢ tak wiele z catego swiata.

Heidi byta najlepszg ciotka dla bratankéw, Jaydena i
Aleksandra. Bardzo ich rozpieszczata i nadal jest obecna w
ich zyciu. Zaledwie kilka dni przed jej odejsciem brata
udziat w turnieju gwiazd pitkarskich, w ktérym grat B
Jayden. Byta z niego taka dumna, a Jayden byt zachwycony e
obecnoscig cioci Heidi i wujka Kevina. Ciocia Heidi zawsze ‘;5‘;
pozostanie w ich zyciu i beda wiedzie¢ o niej wszystko z
opowiadan i zdje¢.

Pod koniec zycie Heidi byto bardzo trudne, ale byta
zdecydowana opuscié ten swiat na wtasnych warunkach i
zachowac swa godnos¢. Rzadko byta fotografowana na
wdzku inwalidzkim. Nie dlatego, ze wstydzita sie wdzka
inwalidzkiego, przeciwnie. Nie troszczyta sie o to, co myslg
o niej, kiedy byta poza domem, ale jak w tym
wspomnieniu, nie chciata, aby jej fizyczna walka
przestonita to kim ona jest. Z pewnoscia powinna byta
wykorzystaé otwar rurkg do zywienia (tyle pacjentow NA
to ma), ale odmadwita. Istniato ryzyko, ze sie udtawi na
sSmier¢, ale chciata podjac to ryzyko, aby zy¢ tak, jak chciata.

Zaplanowata pogrzeb i to, co chciata aby na nim byto powiedziane. Wybrata swojg ulubiong piosenke do
zagrania na pogrzebie. Zostawita nas zbyt wczesnie, ale w ciggu tych krétkich 40 lat na tej ziemi pokazata
nam odwage, site, humor i che¢ bycia sobg; stawiajgca na swoim Heidi.



