Wiadomosci NA Wydanie 35 — 20 listopada 2020
Neuroakantocytoza, informacje i badania naukowe

10-te Sympozjum NA

W momencie publikacji Wiadomosci NA nie mieli$my doktadnych informacji o 10-tym Sympozjum
NA 2021. Aktualnosci o 10-tym Sympozjum NA opublikujemy na naszej stronie Facebook page.
Dzigkujemy, ze jestescie z nami!

Co to byl za rok, 2020. Mamy nadziej¢, ze z Wami wszystko w porzadku i radzicie
sobie z wyzwaniami pandemii. W tym wydaniu przedstawimy ekscytujace osiagnigcia
naukowe w badaniach nad NA, zaprezentujemy nowa karte nagtej pomocy, ktora jest
dostepna bezptatnie dla pacjentdow 1 ich rodzin, przemyslenia na temat darowizny
modzgu, i nasze spojrzenie na doskonalenie mowy w NA. Wszystkie aktualno$ci od
NA Advocacy $ledzcie na Facebook page.




Zaplanuj Dzien Choréb Rzadkich 2021

Dzien Choréb Rzadkich odbywa si¢ w ostatnim dniu lutego kazdego roku, w celu
zwigkszenia Swiadomosci o chorobach rzadkich. 28 lutego 2021 r. odbedzie si¢
czternasty mi¢dzynarodowy Dzien Chordb Rzadkich koordynowany przez
EURORDIS. W tym dniu, i w dniach sasiednich, okoto setki organizacji pacjentow z
krajow i regionéw na catym $wiecie bedzie dziatato w celu podnoszenia RARE DISEASE DAY
swiadomosci o chorobach rzadkich. Mozesz pozyska¢ srodki na badania na rzecz NA Advocacy.
Pomysty jak to zrobi¢ mozna znalez¢ na naszej stronie internetowe;.

Dowiedz sie co nowego w NA Advocacy USA

Pozdrowienia od Susan Wagner z NA-USA. Jesien 2020 w pelnym rozkwicie, ze
wszystkimi wyzwaniami w tym roku, mam nadziej¢, ze masz tez nieoczekiwane
pozytywne doswiadczenia, ktore uczynily ten rok niezapomnianym nie tylko w
zwigzku z COVID-19. Mam nadziejg, ze te zmiany i przemyslenia w jaki sposéb, gdzie
1 kiedy pojecha¢ na wakacje, pobudzity twoja twdrcza wyobraznig. Rado$¢ z prostych
rzeczy w zyciu; rozwigzywanie zagadek, czytanie, gotowanie, wyjscia na spacer,
dziataja uspokajajaco 1 sa korzystne. Czlonkowie NA-USA nadal pracuja nad
logistyka i organizacjag NA-USA.

o

NEUROACANTHOCYTOSS ADVOCACY USA, INC.

NA ADVOCACY USA p,q przewodnictwem Ginger Irvine z NA Advocacy, z bogactwem
doswiadczen Joy Willard-Williford w pracy non-profit i wiedzy

Q/ & = technicznej, zarowno nasza strona NA-USA na Facebook i nasza
ol tymczasowa strona NA-USA na stronie internetowej NA Advocacy
" zostaly uruchomione.

—— e

Mito nam przedstawi¢ nowego Cztonka Zarzadu NA-USA, Candi
Michaux DiMarzio z Virgini.

Bob Metzger jest w trakcie zawiadomienia NORD (the National
Organization of Rare Disease) i wiaczenia do niego NA-USA. Aby
dowiedzie¢ si¢ wigcej o NORD, w lipcu zeszlego roku wzigtam udziat
w wirtualnych warsztatach NORD “Zy¢ rzadkim, zy¢ silniejszym”.
Ten warsztat byl moim pierwszym warsztatem wirtualnym, 1
pierwszym warsztatem NORD, w ktérym wzigtam udzial.
Nawigowanie z jednej sesji na druga w czasie dwoch dni bylo latwe.
Wybralam dwa typy warsztatow, warsztaty skupione na pacjentach i
warsztaty naukowe, prezentowane przez lekarzy i naukowcow.



Nacisk zostal potozony na ,,rzadkie” choroby, a nie na ,,ultra-rzadkie”. Nasza klasyfikacja chorob
neuroacantocytozy (NA) wchodzi w t¢ pierwszg grupg. Informacje na warsztatach byly pomocne,
poniewaz istnieje wiele podobienstw miedzy procesami badawczymi, badaniami klinicznymi i
wyjatkowymi zmaganiami pacjentow i osob cierpigcych na choroby ,,rzadkie” i ,,ultra-rzadkie”.

\,Ex j'_ Najciekawsze dla mnie byly warsztaty o anemii sierpowate]

=2 = ' przedstawione z historycznego punktu widzenia, o przesztosci,

/xii\ : , terazniejszej 1 przysztosci terapii. Szczegdlowe informacje na temat
Nator rgan

oicaen " narzedzi do radzenia sobie z COVID-19 zostaly przedstawione tak aby
dotrze¢ do wszystkich stuchaczy.

Po Sympozjum w Barcelonie bedziemy kontynuowac przedstawianie osob z Zarzadu.

LUDZIE NA: Podziekowania i najlepsze zyczenia dla Giel Bosman

Adrian Danek przekazuje zyczenia powodzenia na emeryturze i dzickuje koledze
Gielowi Bosmanowi za dotychczasowa prace. ZauwazyliSmy, jak szybko uptywa czas,

tego roku. DR G.J.C.G.M. Bosman (Holendrzy maja wiele imion) pracowal jako
Profesor w Zaktadzie Biochemii na Uniwersytecie Nijmegen w Radboud od ponad
¢wier¢ wieku, badajac 1 publikujac obficie w dziedzinie fizjologii 1 starzeniu si¢ g
krwinek czerwonych. :

Po raz pierwszy napisat publikacje o deformacji czerwonych krwinek w akantocytozie juz w 1988
roku i byt zaproszony jako mowca na pierwsze Migdzynarodowe Sympozjum Neuraantocytozy w
2002 roku. Regularnie brat udziat we wszystkich kolejnych spotkaniach i zawsze wyro6zniat si¢ jako
cztonek zespolu naszej powoli rozwijajacej si¢ miedzynarodowej spotecznosci rodzin dotknigtych NA
i naukowcow badajacych NA. To jemu zawdzigczamy akronim naszego udanego projektu, dzigki
ktéremu powstato konsorcjum finansowane z europejskich funduszy badawczych, EMINA. ,EMINA”
oznacza europejska multidyscyplinarng inicjatywe na rzecz neuroakantocytozy, ktéra byla
kontynuowana przez EMINA-2. Zar6wno ,,inicjatywa”, jak i ,,multidyscyplinarna” wydaja si¢ mie¢
zastosowanie rowniez do Giela, gdyz wnioski w ramach alternatywnych akroniméw byly mniej
skuteczne. Mamy nadziej¢ na EMINA-3 kiedy$ powstanie, by¢ moze z jego wktadem?

Przesytamy Gielowi nasze najlepsze zyczenia, gdyz kontynuuje swoja dziatalno$¢ jako nauczyciel, w
jezyku holenderskim, dla uczniow szkot srednich, w ktérych uczg si¢ uchodzcy. Pamigtkowe zdjecie
ponizej pochodzi ze spotkania w Kyoto, w Japonii, w 2006 roku, z naszej wizyty w barze karaoke.



Adrian Danek donosi z 10-tej European Conference on Rare Diseases
and Orphan Products (ECRD)

Obecna sytuacja w zwiazku z pandemia przyniosta nowe sposoby spotkania si¢ 1 interakcji: niewiele
0sOb w czasie pandemii nie miato wlasnych do$wiadczen z wirtualnymi spotkaniami. Wsrod tych
spotkan byta 10-ta European Conference on Rare Diseases and Orphan Products (ECRD). Nie bylbym
w stanie dotaczy¢ do konferencji osobiscie w Sztokholmie, ale mogltem wzig¢ udzial w tym moim
pierwszym wirtualnym spotkaniu dzigki NA Advocacy. Bytem naprawd¢ pod wrazeniem wstepnej
prezentacji Davenda Legy, szwedzkiego posta do Parlamentu Europejskiego (dostepne na
https://www.youtube.com/watch?v=99G3emwDVzE&feature=youtu.be). = Lega  wskazal na
nierowno$ci w alokacji zasoboéw edukacyjnych i medycznych podczas obecnego
kryzysu zdrowotnego 1 przestrzegal, ze w tych trudnych czasach nie wolno zapominac
o osobach niepelnosprawnych.

Gtoéwny nacisk ECRD nie byl potozony na szczegély pojedynczej rzadkiej choroby,
ale na to, co jest wspdlne dla tych wszystkich czgsto zaniedbanych chorob, aby mogty
one przyciagnaé uwage polityczng na specyficzne potrzeby spoteczne i medyczne
pacjentow. Przedstawiono, migdzy innymi, obecny stan projektu ,,Reare2030”,
majacego na celu zaproponowanie zalecen politycznych dla Parlamentu Europejskiego
(www.rare2030.eu). Zaproponowano cztery podstawowe scenariusze, w zalezno$ci od wiekszej liczby
zbiorowych lub indywidualnych dzialan oraz od tego, czy innowacje byly by prowadzone przez
pacjentéw czy tez bardziej przez rynek.

Dla wielu z nas bylo to z pewnoscig korzystne, ze ze wzglgdu na globalng sytuacje kosztowne
spotkania w atrakcyjnych, ale niekoniecznie tatwych do dotarcia, miejscach docelowych, zmienity si¢
na format wirtualny. Bez wychodzenia zza biurka i catkowicie za darmo, albo za bardzo niska optata,



mogltem z korzy$cia uczestniczy¢ w sesjach European Academy of Neurology
(https://www.ean.org/congress-2020) oraz w spotkaniach International Parkinson and Movement
Disorder Society (https://www.mdscongress.org/), a takze w 7th International Symposium on
Neurodegeneration with Brain Iron Accumulation (NBIA) and Related Disorders
(https://nbiascientificsymposium.org/), gdzie przedstawilem obserwacje nowej rodziny z
NBIA/Neuracantocytosis. Gtéwnym skutkiem udziatu w tej konferencji jest nasze przytaczenie si¢ do
wspoipracy z MDSGene, ktéra ma na celu zbudowanie internetowego repozytorium informacji o
poszczegdlnych mutacjach genow i ich objawach klinicznych (http://www.mdsgene.org/).

Nieformalna, czy nawet ,,tajne” rozmowy 1 spotkania ze starymi i nowymi znajomymi nie majg teraz
miejsca 1 wyraznie brakuje tego, co doswiadcza si¢ podczas przyje¢ i wspdlnych wypraw. Niektore
wirtualne prezentacje cierpig na brak atmosfery formalnego spotkania, np. gdy si¢ siedzi przed
laptopem brakuje tego nastroju oczekiwania, ktory si¢ do§wiadcza stojac przy moéwnicy. Z drugiej
strony, spotecznos$ci globalne tacza si¢ w czasie rzeczywistym w ciggu dnia i w nocy, we wszystkich
strefach czasowych, 1 o wiele tatwiej jest rozpoczaé rozmowe z autorytetem w danej dziedzinie niz
wtedy, gdy ludzie ci sg otoczeni przez swoje ,,dwory znajomych” w czasie tradycyjnego wieczornego
spotkania. Sprawdzanie wiadomosci e-mail lub notowanie nowych pomystow podczas
nieangazujacego w pelni wykladu stato si¢ tatwiejsze niz podczas tradycyjnego spotkania, a
obserwowanie pomieszczen mieszkalnych kolegow lub umieszczonego tta wideo moze tez rozproszy¢
uwage.

W przebiegu globalnej pandemii, wcigz w pelni nieprzewidywalnej, rozsadng jest decyzja, aby
przeprowadzi¢ nasze 10. Sympozjum NA w 2021 roku w formacie wirtualnym. Na przysztos¢ mozemy
pomysle¢ o formie zmiennej: co dwa lata miedzy spotkaniami osobiscie (w parzystych latach)
mogloby si¢ odbywac¢ wirtualne Sympozjum Neuroakantocytozy (nieparzyste lata). Moze to
rzeczywiscie zwigkszy¢ spOjno$¢ naszej wspolnoty oraz przyczyni¢ si¢ do lepszego postepu
naukowego.
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Twoje umiejetnosci jezykowe moga poméc nam dotrze¢ do wiekszej
liczby czytelnikow

Czy jestes biegly w jezyku innym niz angielski? NA Advocacy poszu1<uJeR"'5’A>‘f“”Ni| K;"

wolontariuszy aby rozszerzy¢ ilo§¢ wersji jezykowych Wiadomos$ci NA. Zauwazyte$
pewnie, Ze na stronie internetowej Wiadomosci NA sg thumaczone na jezyk niemiecki \N KSTE

1 polski. Chetnie poszerzylibySmy jeszcze t¢ nasza ofertg. m r C]

Przekazujemy nasze szczere podziekowania Louise Dreher, ANKIEGR‘
przyjaciolce Petera Ball. Louise przygotowuje thumaczenia nat: ;HSALAW"E
niemiecki od wielu lat 1 przygotowata wzorzec dla innych do

thumaczenia na inne jezyki. JesteSmy wdzieczni rowniez Teresie Zotadek z

Polski, ktora petni role thumacza na jezyk polski.

Czy mozesz poméc nam dotrze¢ do wigkszej liczby pacjentdow, ich rodzin i
lekarzy w swoim wlasnym jezyku? Wiedza medyczna nie jest potrzebna:
publikacje naukowe w jezyku angielskim beda zawsze potaczone linkiem,
Louise ch¢tnie podzieli si¢ swoim do§wiadczeniem w procesie thumaczenia.

Dzigkujemy naszym sumiennym tlumaczom za ich ciagle wsparcie!

PHOTO CREDIT: Louise Dreher (gora) and Teresa Zoladek (d6t)

Ruth Walker wygtosita wykiad na MDS Virtual Congress 2020

We wrze$niu Ruth Walker byta zaproszona jako wykladowca na wirtualny
Kongres MDS 2020. Na tej imprezie reprezentowanych byto ponad 146 krajow
1 zarejestrowano ponad 20,000 uczestnikéw. Ruth mowita o plasawicy w sekcji
zatytutowanej Terapeutyczne Podej$cia do Plasawicy, Dystonii i Mioklonii.
Omowita ogolne zasady kontrolowania plasawicy, jej patofizjologia oraz
mechanizmami  dziatania poszczegdlnych czynnikow leczniczych i
dokonywania wyboru najbardziej odpowiedniego. W swej ksigzce "The
Differential Diagnosis of Chorea” Ruth napisala dedykacje “dla tych
do$wiadczonych przez plasawice: pacjentéw, cztonkow rodzin i opiekunow”. |
Ruth wykonata karte przebiegu dla oceny plasawicy, ktora prezentowata w i
formie plakatu na licznych konferencjach. Mamy duzo szcze¢$cia, ze Ruth jest
liderem naszego zespotu i spotecznosci NA.



Zrozumiatos¢ mowy w calym procesie chorobowym

Elina Tripoliti i Jacqueline McIntosh to logopedki, ktore wspotpracowaly z Aleks Irvine w
Panstwowym Szpital w Londynie i Centrum Rehabilitacji Wolfsona w Wimbledonie. Wspdlnie
napisaly tez trzyczesciowy artykul zatytulowany: Mowa, potykanie i Neuroakantocytoza (NA).

Trudnos$ci w mowieniu w rozpoznanej chorobie NA moga by¢ bardzo
zroznicowane 1 mogg si¢ zmienia¢ si¢ w miar¢ uptywu czasu z
rozwojem choroby. Zaburzenie mowy moze by¢ jednym z pierwszych
objawow  choroby w zwiagzku z  nieprzewidzianymi i
niekontrolowanymi ruchami twarzy zaktocajacymi jasnosc¢ i przebieg
wypowiedzi.

Utrzymanie zdolno$ci do komunikowania potrzeb, zyczen 1 przezy¢,
gdy ktos$ jest dotkniety przewlekla choroba, powinno by¢ priorytetem
w opiece zdrowotnej. Ze wzgledu na ztozony charakter objawow, ich
zmieniajacy si¢ charakter w trakcie postepu choroby i na skutek
ubocznego dziatania lekow, wazne jest, aby pracowaé z calym
multidyscyplinarnym zespolem wraz z rodzing i przyjaciétmi.

Pierwszymi oznakami NA mogga by¢ mimowolne wokalizacje, chrzakniecia, klasknigcia i jezykowa
dystonia (nieprzewidywalne wysuwanie jezyka zaro6wno w spoczynku, jak 1 podczas
mowy/polykania). Nieprzewidywalna natura tych ruchow moze wptywac na ,,melodi¢” mowy, jak
réwniez na artykulacj¢. Glos moze sta¢ si¢ cichszy lub charaktryzowac si¢ naglymi wybuchami
glosnosci. Praca nad kontrolowaniem bezposrednio tych ruchéw moze przynies¢ efekty odwrotne do
zamierzonych ze wzgledu na efekt zmegczenia 1 samej dystonii. Zamiast tego nalezy zachgca¢ do
uzywania ,,sztuczek”, ktore moga przechytrzy¢ system, takich jak trzymanie jezyka w okreslone;j
pozycji lub trzymanie palca na policzku. Mowa moze pozosta¢ zrozumiata, a priorytetem na tym
wczesnym etapie powinno by¢ utrzymanie zdrowego i gto§nego glosu oraz zachgcanie do komunikacji
1 wyrazania siebie w sposob catosciowy, nie tylko poprzez méwienie (takze $piew lub recytacje).

Zapanowanie nad problemami z potykaniem jest czesto kolejnym priorytetem na tych wczesnych
etapach choroby. Wysuwanie jezyka moze zaktocac¢ ustny etap polykania, a jedzenie moze wypadac z
ust. Ma to wptyw na dlugos$¢ czasu, ktory trzeba poswieci¢ na posilek, a takze na przyjemno$é z
jedzenia w towarzystwie znajomych. Zapanowanie nad problemami z potykaniem moze wymagac
podejscia farmakologicznego (botox- ze zmiennymi wynikami w zaleznos$ci od rodzaju dystonii
jezykowej) oraz strategie behawioralne/kompensacyjne (zastosowanie strategii umozliwiajacej
bezpieczne jedzenie i picie).



Spotkatam Alex kilka lat temu, kiedy przyjechata do kliniki Chorob
Uktadu Mowy w Szpitalu Narodowym, w wieku okoto 22 lat, po jej
diagnozie. Jej mowa byla prawie niestyszalna z niewyrazng
artykulacja, malg gltosnoscig 1 bardzo ograniczong amplitudg ruchéw
warg i jezyka. Mimo to mogta si¢ komunikowaé, dzigki jej oczom,
delikatnym zmianom ekspresji twarzy i uzyciem calej maszynerii do
mowienia.

Wyznaczyty$my sobie metode pracy online z celem przywrdcenia jej
umiejetnosci mowy do stanu uzytecznego komunikowania si¢. Mowa
stala si¢ glo$na i zrozumiata, nawet przy sporadycznych przerwach w
sesjach online, tak, ze wyrazenia takie jak ,,chcg filizanke herbaty” lub
»kiedy jest lunch” nie wymagaty juz wielkiego wysitku i1 nie
motywowaly do dalszej pracy, zwlaszcza, gdy inne czynniki, takie jak zmeczenie, mogly wchodzi¢ w
gre. Postanowilismy zaja¢ si¢ mowa w bardziej ,,zorganizowany” sposdb, bawi¢ si¢ odkrywaniem
dzwiekow i celowo trenowac mig$nie odpowiedzialne za glos 1 artykulacje.

Jest duzym wyzwaniem aby dobra¢ konkretne ¢wiczenia dostosowane doktadnie do mozliwosci i
potrzeb pacjenta, aby nie zwigksza¢ mimowolnego ruchu i nie utraci¢ korzysci ptynacych ze szkolenia.
Jedna z metod jest nakierowane jednocze$nie na wigcej niz jeden obszar mowy ruchowej, tj. gtosnos¢
glosu 1 klarownos$¢ artykulacji czy tez czytania i melodii (jak w zdaniach pytajacych), bez
wywotywania mimowolnych ruchéw oczu, ust, jezyka.

Nagrywanie 1 odtwarzanie mowy moze by¢ przydatne, ale nie zawsze jest akceptowane. Najbardziej
bezposrednig drogg jest rozmowa. W naszych sesjach Alex przygotowuje zdania z zastosowaniem
stow zaczynajacych si¢ od okre§lonych dzwigkow. ZaczelySmy od dzwigkow z t/d, a nastgpnie
przesztysmy do k/g, a potem do tych trudniejszych dla Alex (ze wzgledu na jej ograniczone zamknigcie
warg), dzwigki p/b. Musze wypowiedzi zapisywac, aby pokaza¢ swoje zrozumienie i skorygowaé
wszelkie biedy.

Z czasem zdania staty si¢ bardzo nieprzewidywalne i pomystowe, nasze sesje bardziej wymagajace
dla moich umiejetnosci stuchania i ze wzgledu na klarownos¢ artykulacji Alex (patrz na przyktad
zdanie z f: ,,Four famous fishermen found four flounders (flippers flapping furiously) faithfully
following four floppy female flat-fish™). Cotygodniowe sesje pozwolily nam zastosowac inne sposoby
kontrolowania mowy, zwtaszcza w przypadku dzwickow p/b. Na przyktad, swiadome sterowanie
zamknigciem warg (tj. dla pierwszego i trzeciego dzwigku w stowie ,,Bobby’’) moze by¢ trudne, nie
ze wzgledu na stabo$¢, ale z powodu trudno$ci w inicjowaniu tego konkretnego ruchu do mowy, nawet
jesli ten sam ruch jest tatwo wykonywany do picia lub jedzenia. Picie wody przez stomkg taczy wargi
1 ,,przypomina” system poczatkowego ruchu dzwigku /b/. Tak jak w zdaniu “the pink boat parked
perfectly in pirate base”.

Zawsze istnieja nowe cele w zalezno$ci od tego gdzie poniesie nas kazda sesja. Mozliwy efekt
zmeczenia i §wiadomos$¢ skutkow ubocznych lekéw jest najwazniejsze w kazdej sesji. W wiekszosci
przypadkdéw nasz sposob pracy ewoluowat na skutek wspolnej odpowiedzialnosci za wyniki kazde;
sesji, tak jak jest to w kazdej zwyklej rozmowie. Tak wigc ,,bierzemy byka za rogi”.

PHOTO CREDIT: Elina Tripoliti (po prawej) and Jacqueline McIntosh (po lewej)



AKTUALNOSCI NAUKOWE: Adrian Danek i Gabriel Miltenberger-Miltenyi
z Monachium | Ruth Walker | Grupa z Rostoku

Adrian Danek i1 Gabriel Miltenberger-Miltenyi donosza z Monachium o ponownym wykonywaniu
diagnozy plasawicy-akantocytozy poprzez wykrywanie choreiny metodg Western blot. | Ruth Walker
z Nowego Jorku donosi o artykule na temat pacjentoéw z chorobg McLeod’s | Grupa z Rostoku odkryta
wzrost markera neurodegeneracji we krwi pacjentow z neuroakantocytoza.

Adrian Danek i Gabriel Miltenberger-Miltenyi z
Monachium z sukcesem ponownie ustawili metode
diagnozy plasawicy-akantocytozy poprzez badanie
biatka choreiny i oferuja jej wykonanie pacjentom z
calego $wiata. Diagnoza jest przeprowadzana przy £ 1
uzyciu réwnolegle dwoch przeciwciat skierowanych |
przeciwko choreinie, jednego wiazacego N-koniec i
drugiego wigzacego C-koniec tego biatka. Analiza z
kazdym  przeciwcialem  przeprowadzana  jest
dwukrotnie. W ten sposob diagnoza jest bardziej
doktadna i pewna.

Wykonanie diagnozy jest oferowane bezptatnie dzigki szczodrej darowiznie pieni¢znej Betty i Karla
Pforzheimer dla NA Advocacy, dla uczczenia pamigci Glenna Irvine’a.

W oparciu o rewitalizowang ustuge Western blot, Gabriel Miltenberger-Miltenyi byt w stanie wnie$¢
wklad do ostatniej publikacji ze Szwecji, w ktorej opisano kilku nowo zdiagnozowanych pacjentow
dotknigtych ChAc (Niemeld V, et al Gen. Neuro 2020 kwietnia 27 r.; 6(3):¢426). Poza tym, zespot z
Monachium przeprowadza charakterystyke genetyczna wszystkich chetnych pacjentow z ChAc 1 jest
stale dostgpny, wyjasnia i odpowiada na pytania zwigzane z choreing i diagnoza genetyczna
(danek@lmu.de 1 gmiltenyi@medicina.ulisboa.pt). Wraz z Antonio Velayosem-Baeza, zostali oni
kuratorami genu VPS13A w otwartej bazie danych Leiden Open Variation Database
(https://databases.lovd.nl/shared/genes/VPS13A).

W pierwszej analizie 22-ch pacjentdow z rozpoznaniem klinicznym sugerujagcym ChAc, a jednocze$nie
normalnym obrazem choreiny w Western blot, udalo im si¢ wykry¢ mutacje patogenne u pigciu
pacjentow. Sposrod nich u czterech chorych zdiagnozowano gléwne zespoty neuroakantocytozy: u
dwéch pacjentéw odpowiednio mutacje w genie VPS13A (potwierdzajac diagnozg ChAc) a u dwdch
mutacje w genie XK (zwigzanym z zespotem McLeoda). U jednego pacjenta stwierdzono mutacj¢ w
innym genie zwigzanym z chorobg z zaburzeniem ruchu (KMT2B).

Ponadto, zespdt z Monachium kontynuuje badania z ustanowieniem modelu neuroakantocytozy z
uzyciem rybki pregowanej (both ChAc and MLS) we wspolpracy z kolegami z German Center for
Neurodegenerative Diseases (DZNE).

PHOTO CREDIT: Adrian Danek i Gabriel Miltenberger-Miltenyi z Monachium



Ruth Walkerz Nowego Jorku donosi o artykule na temat pacjentow z zespotem McLeod, ktory moze
zainteresowac czytelnikow Wiadomosci NA, opublikowanym w Parkinsonism and Related Disorders
Journal 2019 Jul;64:293-299.doi:  10.1016/j.parkreldis.2019.04.022. Epub 2019 May 2.
McLeod syndrome: Five new pedigrees with novel mutation
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/31103486/

Dzigkujemy Ruth i jej kolegom.

Grupa z Rostoku odkryla wzrost markera neurodegeneracji w krwi pacjentow z
neuroakantocytozg.

representative blood smear of Chag B 3D renderad scanthocytes of Chag

Niemieccy badacze z Translational Neurodegeneration”
Section “Albrecht Kossel” na Uniwersytecie w
Rostocku odkryli w swych badaniach, Zze marker
neurodegeneracji jest podwyzszony we krwi pacjentow
cierpigcych na plasawice-neuroakantocytoze (ChAc) i
zespol McLeod (MLS).
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Marker, nazywany neurofilamentem, jest biatkiem
neurondw, ktore jest podwyzszone w ptynie mozgowo-
rdzeniowym 1 we krwi w szeregu chorob
neurodegeneracyjnych, takich jak choroba Alzheimera, Multiple Sclerosis, ALS czy choroba
Huntingtona. Badanie poziomu neurofilamentu ma zastosowanie w diagnostyce i monitorowaniu
przebiegu w badaniach klinicznych nad tymi chorobami.
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W zwigzku z tym badacze po raz pierwszy przeanalizowali poziom neurofilamentu w surowicy kilku
pacjentow z neuroakantocytoza 1 pordwnali ze zdrowymi osobami kontrolnymi. W poréwnaniu z
wyzej wymienionymi chorobami, stwierdzono umiarkowany wzrost tego markera u wszystkich
badanych pacjentow. To najprawdopodobniej odzwierciedla przewlekle uszkodzenie komorek
neuronalnych zaro6wno w moézgu, jak i w nerwach obwodowych, spowodowane procesem
neurodegeneracyjnym powodujacym objawy ChAc i MLS.

Pomystodawcy badania, Andreas Hermann i Kevin Peikert, maja nadzieje, ze ich wyniki przyczynia
si¢ do umozliwienia przysztych badan klinicznych w dziedzinie neuroantocytozy. Jednak w kolejnym
kroku nalezy potwierdzi¢ i oceni¢ wyniki w wigkszej kohorcie pacjentow z neuroakantocytoza. Kevin
Peikert, pierwszy autor badania, stwierdzit, ze jedng z gtownych kwestii otwartych jest uzyteczno$¢
badania neurofilamentu surowicy jako biomarkera dla badania postgpu choroby, poniewaz w okresie
obecnego badania poziom tego czynnika wydawatl si¢ raczej stabilny.



Autorzy dzigkuja pacjentom i ich rodzinom, ktorzy wzigli udziat w badaniach oraz NA Advocacy za
wsparcie w ciggu ostatnich lat.

Wyniki badania zostang opublikowane w in Parkinsonism and Related
Disorders. https://doi.org/10.1016/j.parkreldis.2020.09.004 Peikert K, Akgiin K, Beste C, Ziemssen T,
Buhmann C, Danek A, Hermann A. Neurofilament light chain in serum is significantly increased in
chorea-acanthocytosis. Park Relat Dis. 2020.

PHOTO CREDIT: Prof. Andreas Hermann, MD, PhD / Dr. Kevin Peikert, MD © Arun Pal

For correspondence, please contact:

Prof. Andreas Hermann, MD, PhD / Dr. Kevin Peikert, MD
Translational Neurodegeneration Section "Albrecht Kossel"
Department of Neurology

University Medical Center Rostock

Gehlsheimer Straf3e 20, 18147 Rostock, Germany

Phone: +49 (0)381 494-9511

e-Mail: Andreas.Hermann@med.uni-rostock.de

website : https://albrecht-kossel-institut.med.uni-rostock.de/

Przemyslenia na temat darowizny mézgu

Joy Willard-Williford z NA USA napisata do nas z Florydy:

Niektore rodziny, co zrozumiale, maja trudnosci z podjeciem decyzji o przekazaniu
swojej bliskiej (lub wiasnej) tkanki mozgowej dla celdéw naukowych. Nieprzyjemnie
jest mysle¢ o tym. Przypomina nam to o naszej $mierci. Wolimy blokowaé¢ mysli o
takich rzeczach, a nie je przywolywac.

Méj maz Mark i ja mamy jednak cztery bardzo cenne powody, by przekaza¢ swoja



tkank¢ m6zgowa na badania: Elizabeth, Christopher, Billy i Emily. Czworo z naszych pieciu wnukow
(nie uzywalam ich prawdziwych imion ze wzgledow prywatnos$ci) moga potencjalnie przenosi¢
zmutowany gen dla neuroantocytozy, zespotu McLeoda (MLS). Chtopcy nie zostali przetestowani ze
wzgledu na ich mlody wiek, ale istnieje mozliwos¢, ze moga mie¢ chorobg. Wiemy na pewno, ze jedna
wnuczka jest nosicielka, a druga ,,moze nig by¢”. Ukochana siostrzenica — Maria — jest nosicielem.

Nie chcemy widzie¢ jak ta obledna choroba, ktora po 40-tce dotkneta Marka, przenosi si¢ na nastgpne
pokolenia. JesteSmy zdecydowani zrobi¢ wszystko, co w naszej mocy, aby zatrzymac¢ ja w ryzach,
wspierajac badania nad jej przyczyng i leczeniem. By¢ moze myslisz tak samo o swoich dzieciach i
wnukach, o ukochanej osobie, ktora obecnie zyje z choroba NA, lub o ludzkosci w ogole. Musimy
znalez¢ sposob na wyeliminowanie chorob NA.

Wiele obiecujacych badan wymaga tkanki moézgowej. Dokonywanie uzgodnien dotyczacych
darowizny nie jest trudne; jest to glownie kwestia wypehienia kilku dokumentoéw dajacych zgodg z
wyprzedzeniem, oraz powiadomienia Brain Bank przez Twoich bliskich w momencie $mierci.
Zrobilismy to w 2012 roku z moja te§ciowq (nosicielem MLS), kiedy zmarta, a ostatnio z bratem mego
me¢za. MoOj maz i ja podpisalismy dokumenty, aby przekazaé jego tkanke mozgowa, a lokalny dom
pogrzebowy otrzymal instrukcje. My wspolpracowaliSmy z Tamjeed Sikder, koordynatorem
Neuropathology Brain Bank and Research Core w Icahn School of Medicine at Mount Sinai w Nowym
Jorku. Tamjeed jest bardzo odpowiedzialny 1 dobrze si¢ z nim wspotpracuje.

Nie jestem ekspertem w temacie darowizny mozgu, jednak jesli kto$ chce porozmawiaé ze mng o tym
jak podjelismy te decyzje prosz¢ napisa¢ na adres email: joy@naadvocacyusa.org




Pobierz karte alertu w nagtych przypadkach dla pacjentéw i ich rodzin

Czy chcesz mie¢ karte alarmowa, ktéra moze pomdc w komunikacji w przypadku
wystapienia sytuacji krytycznej? NA Advocacy pracowato nad zaprojektowaniem i 'al
wydrukiem karty alarmowej dla pacjentéw 1 opickunow, ktora ma by¢ rozprowadzana |
podczas marcowego spotkania w Barcelonie.

Wraz z odroczeniem Sympozjum NA postanowilismy
kontynuowa¢ drukowanie kart 1 zaoferowad je
kazdemu, kto chce je mie¢.

Sa one tego samego rozmiaru, co karta kredytowa;
podczas gdy karta pacjenta ma dwukrotnie wigkszy
rozmiar, aby uzyska¢ wigcej informacji. Jesli chcesz
otrzymac karte alarmowa wyslij wiadomo$¢ e-mail na -
adres Ginger. r

s

PHOTO CREDIT: Alex Irvine (z lewej) and Jen i
Nanton (z prawej)

ZBIORKA: Ku Pamieci Ed Ayala | Urodzinowa zbiérka funduszy Drew
Smith

Inicjatywy pozyskiwania funduszy, niezaleznie od tego jak mate sumy uda si¢ zebrac,
przyczyniaja si¢ do istotnej pracy Advocacy i jesteSmy gleboko wdzigczni za prace,
jaka wykonuja pacjenci, ich rodziny 1 koledzy dla pozyskiwania pienigdzy na badania
NA. Oto aktualizacja dotyczaca dziatan zwigzanych ze zbidrka funduszy przez Loida
i Jacqui Ayala ku pamigci Ed Ayala oraz niezwykle udang urodzinowg zbiorka Drew
Smith. -

Dzigkujemy Loida i Jacqui Ayala za ogloszenie zesztego lata
zbiorki darowizny na rzecz NA Advocacy na cze$¢ Eda. Ich apel
wzbogacit o ponad $1000 nasz fundusz badawczy. Nasze &
najlepsze zyczenia dla nich i ich powigkszonej rodziny.:

Wspomnienia o Edzie sa nadal z nami. =



Na swojej stronie na Facebooku Drew Smith poprosit zesztego lata o darowizny dla NA z okazji
swoich urodzin: ,,z okazji urodzin w tym roku prosze o darowizny na rzecz PACJENTOW z
NEUROACANTHOCYTOSIS. Wybratem t¢ organizacje non-profit, poniewaz wspiera poszukiwanie
lekow, ktore jest dla mnie wazne! Mam nadzieje, Ze zechcesz wesprzec t¢ sprawe 1 bedziesz Swigtowad
razem ze mng! Twoja darowizna bgdzie miata wptyw na badania i bedzie miata znaczenie dla bardzo
wielu. Niezaleznie od tego, czy przekazesz $5, czy $500, kazda suma pomoze. Dzickujemy za
wsparcie.

Gdy zbiorka zorganizowana dzigki apelowi Drew si¢ zakonczyta NA Advocacy otrzymato $5000.
DZIEKUJEMY za to - to wspaniaty wynik, doceniamy Twoja zbiorke na dalsze badania nad NA.

Mito nam przekaza¢ wiadomosci od pacjentow NA z catego Swiata.

Mark Wagner, brat Susan, ktéry jest chory na McLeod, jest bylym 30-letnim
mieszkancem Nowego Jorku, wiernym fanem zespotu bejsbolowego Yankee, ktory
obecnie mieszka w stanie CT. Jest emerytowanym inzynierem budownictwa, ktory



zajmowal si¢ zarzadzaniem budowami dla migdzynarodowych firm A T
inzynieryjnych. Jego projekty obejmowaty budowe laboratoriow '
medycznych, szkot, tuneli metra a jego ostatnim projektem byt 40-
kondygnacyjny drapacz chmur na placu Time Squer w Nowym Jorku.
Mark jest zapalonym podréznikiem; jego ulubionymi miejscami sg
Alaska, Afryka, Azja i Sycylia. Obecnie planuje podroze na 2021 rok,
w zaleznosci od stanu pandemii COVID-19. W dniach lockdown Mark /'
powrdcit do swoich hippisowskich czaséw hodowania wloséw przez 6
miesigcy 1 pracowal nad wieloma ambitnymi tamigtéwkami. Ostatnio A
znowu zmienit swdj wyglad — dziekuje Markowi! y 4

Od naszego rozmowcy, Candi DiMarzio, ktory jest kolega naszegot K : 3 2B
pacjenta Mike Koutis z Calgary w Kanadzie dowiedzieliSmy si¢, ze

kazdy ma aniola w niebie, ale sg tez anioty na ziemi. Kristy Santangelo %
Mohr jest jednym z tych anioldw. Jest najlepsza przyjaciotka Mike!i?:
Koutis. Kristy prowadzi wlasng firme, ma meza i dwoje dzieci, ale
nadal znajduje czas aby odwiedza¢ Mike'a, 6 dni w tygodniu po 2-3
godziny.

Z powodu pandemii Covid Kristy nie wolno byto odwiedzi¢ Mike’a.
Mike nadal wysylal wiadomosci i mogta si¢ z nich dowiedzie¢, ze staje
si¢ on coraz bardziej samotny. Po napisaniu listu do pracownika
socjalnego Mike'a uznal on za konieczne wydanie zgody na s O
odwiedziny Kristy. Zaczelo si¢ od jednego dnia w tygodniu, ah: X,
nastepnie liczba ta wzrosta do dwoch. Teraz wrécita ona do 6 dni -
odwiedzin w tygodniu. W wolnym czasie Kristy zajeta si¢ tez szkoleniem jak obstugiwaé sprzet
medyczny Mike'a, tak aby mogta zabra¢ go na powietrze i by mogt cieszy¢ sie fadna pogoda.

Kazdemu przydatby si¢ taki aniot jak Kristy!
Claire Huxtable rozmawiata z Alex Irvine o jej kocie:

Alex ma kotke Coco od 10 lat. Kotka miata 15 miesiecy, kiedy Alex
ja dostata. Pochodzita od Pani, ktéra zabiera bezpanskie koty do
weterynarza, aby je oznaczy¢ chipami. Coco jest czarny i ma pigkny
pyszczek ze §widrujagcymi zottymi oczami. Sprawia, ze Alex u§miecha
si¢ 1jest szczesliwa. Coco zawsze jest przy Alex. Lubi spac na jej t6zku
w dzien i w nocy.

Coco wchodzi do pokoju Alex, aby dotrzymac jej towarzystwa i
przynies¢ w prezencie mysz (wykonana z tkaniny). Coco jest#¥=

cudownym towarzyszem dla Alex. Lubi liza¢ r¢ke Alex i wbija czasem pazury w jej skore, tak aby nie
bolato.



Lubi chodzi¢ do parku w pojemniku dla kotow. Nikt nie moze si¢ zblizy¢ do Coco, tylko Alex.

Pamieé¢ o Jerry Pero

Sktadamy hotd Jerry Pero, ktory odszedt od nas w tym roku.

Wspominamy Jerry Pero, naszego oficjalnego fotografa na NA Sympozjum w Ann Arbor, Michigan,
w 2016. Jego rodzina napisal ten pickny zyciorys; sktadamy nasze najlepsze zyczenia dla Was
wszystkich.

Jerry Lee Pero zmarl spokojnie dnia 8 pazdziernika 2020 roku. Jerry
pozostawit zon¢ Karen Pero, dwie corki Kari Pero (Luke) 1 Tami
Nichols (Josh), siostre¢ Judy Jackson (Rick), brata Jim Pero (Santa),
wiele siostrzenic 1 siostrzencOw oraz niezliczonych przyjaciol. Jerry
urodzit si¢ w Salem, Oregon, 16 grudnia 1946 roku, rodzicami byli
Williama 1 Maxine Pero. Zaraz po ukonczeniu nauki w North Salem
High postanowit wstapi¢ do Marines; byt rok 1966 lat, a miat 19 lat.
Honorowo odstuzyt jedna tur¢ na wojnie w Wietnamie, od listopada S

1966 r. do grudnia 1967 r. W ciagu dnia obslugiwal Remington, i podkresla, ze to byla maszyna
Remington do recznego pisania. Nocg byl operatorem radiotelefonu. W tamtych czasach kazdy, kto
ma ponad 6ft wzrostu, mogt zakreci¢ sie wokoét radia. Jerry przezyt wojne w Wietnamie bez zadnej
rany, ale stracit wielu przyjaciot. Byl w Marines do 1968 roku, ale zostat zolnierzem na zawsze. To
byl poczatek jego statego wsparcia weteranow.

Dnia 11 listopada 1982 roku Jerry i innych siedemdziesieciu Oregonian $wigtowali wzniesienie
National Vietnam Veterans Memorial w Waszyngtonie. Po tym inspirujacym spotkaniu, w samolocie
w czasie powrotu do domu, Ben Stanley powiedzial do Jerry, "zrobimy to", zbudujemy Oregon
Vietnam Veterans Living Memorial. Pigciu wietnamskich weteranéw i rodzicOw innego mieszkanca
Oregonu, ktory zostat zabity w czasie akcji zbrojnej w Wietnamie przytaczyto si¢ do tego pomystu.
Po 5 latach od tego dnia, 11 listopada 1987 roku, ich wizja zostata zrealizowana. Powstay pomnik
poswigcony zostal zabitym, niezapomnianym wietnamskim weteranom; miejsce dla wszystkich aby
moéc optakiwac, odda¢ hotd i uzdrowi¢ rany; miejsce pocieszenia i powrotu do zycia.

Poswigcil swoje zycie spelnieniu marzenia o sprowadzeniu czarnego granitu z Himalajow, aby w
Oregon przypominal t¢ $cian¢ pamigci z Waszyngtonu, DC. To bylo wiecej niz imiona wyryte w
Scianie, to byli ludzie, rodziny i przyjaciele, ktorzy stali za tymi imionami. Jerry byt silg napgdowa
spotecznego wysitku, aby wyry¢ imiona w kamieniu, zbudowaé $ciezki 1 ich otoczenie, mostek 1
fontanng. Wigkszo$¢ wolnego czasu spedzal przy tym pomniku, dbal o niego aby utrzymac jego
piekno, zbierajac porzucone resztki papieroséw, polerujac granit, i po prostu by¢ tam, aby wspieraé¢
kazdego weterana, ktory tego potrzebowat.

Jerry byt humanista, patriotg, weteranem wietnamskim, zotnierzem, hojnym filantropem, historykiem
rodzinnym, fotografem, podréznikiem Swiata. Byt skromny, bezinteresowny, byl wielkim
cztowiekiem z wizjami, ktore zawsze si¢ materializowaty. Nigdy nie rozstawal si¢ ze swoim aparatem
fotograficznym na szyi, "beda dwa blyski" to bylo ostrzezenie, ktoére dostawates, zanim zostate$
uwieczniony w jednym z setek albumow, ktore stworzyt. Jesli kogo$ poznal, to zostawal jego



przyjacielem; on zawsze byt pomocny dla kazdego, kto tego potrzebowal. Nie byto takiego miejsca,
ktorego by nie odwiedzit, a Bog zadbat o to, ze bylo tam co$ dobrego do zrobienia.

W latach budowy pehnit funkcje wiceprezesa zarzadu Vietnam Veterans of Oregon Memorial Fund’s
(VVOMEF) i petnit funkcje prezesa od czasu poswigcenia miejsca pamigci w 1987 r.

Od 1984-92, Jerry byt w Komitecie Doradczym Gubernatora w Departamencie Spraw Weteranow
Oregonu. Od 2011-2013 roku byt ochotnikiem akcji Meals on Wheels, dowozac 1 serwujac setki
positkéw osobom potrzebujacym, az do czasu gdy fizycznie nie byt w stanie prowadzi¢ pojazdow.

Czego nie mogt naprawi¢, zakleit taSma izolacyjng. Pamigtamy jego usmiech, jego Smiech, jego
szalony taniec, jego nieustanne robienie zdj¢¢, ciaglte podjadanie przekasek. Byl megzem, ojcem,
przyjacielem, schludnym facetem, naszym ,,numerem jeden”. Uhonorujemy mitos¢ Jerry'ego do zycia,
czczac jego zycie. On powodowat usmiech na naszych twarzach! A jego usmiech pozostanie z nami
na zawsze

Witaj w domu Jerry - WELCOME HOME!
Pogrzeb odbedzie si¢ z udziatem tylko najblizszej rodziny.

Darowizny charytatywne moga by¢ wystane poprzez link na stronie internetowej lub przez czeki do
NA Advocacy USA, Inc., 2285 Harlock Road, Melbourne, FL 32934.

Picture -- Jerry w z6ttej koszulce T-shirt z rgkami uniesionymi w gérg w czasie Sympozjum w Ann
Arbor.



