Wiadomosci NA Wydanie 40 — 21 listopada 2022
Neuroakantocytoza, informacje i badania naukowe

GLOWNA WIADOMOSC

Kevin Peikert i Adrian Danek

Dziekujemy za zapoznanie sie z 40. Edycjg Wiadomosci NA. Mito nam podzieli¢ sie ekscytujgcymi nowymi
wiadomosciami o najnowszych badaniach, a takze poinformowac o mozliwosci uczestniczenia w szerszej
rozmowie spofecznosci NA na Forum internetowym i zblizajgcym sie Sympozjum w Homburgu we wrzesniu
2023 roku. Dzielimy sie rdwniez potrzebqg przysytania do nas artykutéw i zdje¢, ogtaszamy poszukiwanie
ttumaczy, nowych cztonkéw Zarzgdu, ogtaszamy zbidrki funduszy i podkreslamy naszq obecnos¢ w mediach
spofecznosciowych. MozZesz takze dowiedziec sie o pacjentach na catym swiecie i nie tylko. Czytaj dalej...

Na ostatnim wspélnym kongresie niemieckich stowarzyszeri narodowych (DGN) w dziedzinie neurologii,
neuropediatrii i neuropatofizjologii AKA ,,NeuroWeek” podkreslono istotne ostatnie postepy w zrozumieniu
transferu lipidow w komorce i zespotow NA.

Na wspdlnym kongresie niemieckich  krajowych
stowarzyszen neurologicznych (DGN), neuropediatrii i
neuropatofizjologii, w ktorym wzigto udziat ponad 5000

Dziewieciu  prelegentéw  zapoznato  stuchaczy
Najnowszymi osiggnieciami w zakresie masowego
transferu lipidéw oraz syndromami neuroakantocytozy.

Dopiero niedawno odkryto lokalizacje w komérce i funkcje biatek z dotychczas mato znanej rodziny, VPS13A-
D. Znajdujace sie w miejscach kontaktu bton réznych organelli komdrkowych biatka te petnig role kanatéw do
transferu lipidéw, niezaleznego od transportu pecherzykowego. Niedobér tych biatek powoduje zmiane
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dynamiki lipidéw btonowych. Odpowiednie mutacje w genach ludzkich prowadzg do dziedzicznych choréb
neurologicznych, takich jak plgsawica-akantocytoza (choroba VPS13A), zespdt Cohena (choroba VPS13B),
rodzinny parkinsonizm z ciatkami Lewy’ego (choroba VPS13C) lub rézne stany ataksji (choroba VPS13D,
wczesniejsze nazwy: SCAR4, SCA24 lub SCASI). Ze wzgledu na interakcje molekularna, spektrum choréb NA
obejmuje rowniez zespdt McLeoda (choroba XK) i ewentualnie inne stany chorobowe.

Zespot wyktadowcodw sktadat sie ze starszych i mtodszych naukowcédw nauk podstawowych i klinicznych.
Bernhard Landwehrmeyer z Uniwersytetu Ulm we wprowadzeniu podkreslit mozliwe powiazania z chorobg
Huntingtona (HD). Nastepnie zaprezentowaliémy rozne podejscia, od stotu laboratoryjnego do tézka chorego
i odwrotnie, w chorobach VPS13A i XK a nasi zaproszeni wyktadowcy omowili dodatkowe aspekty dynamiki
lipidow w miejscach kontaktu bton w chorobach neurodegeneracyjnych (D. GroBmann, Rostock), zespole
Cohena (W. Seifert, Berlin) jak réwniez leczenie przez gtebokie pobudzanie mdézgu w chorobie zaleznej od
VPS13D (N. Briiggemann i M. Pauly, Libeck). Aktualne prace badawcze grupy z Rostoku zaprezentowata A.
Slanger, ktdéra przedstawita dane lipidomiczne dotyczgce krwinek czerwonych w chorobie VPS13A. W ostatnim
dniu ,NeuroWeek” nasza sesja zostata wspomniana w sesji dotyczgcej zaburzen ruchowych (B. Balint, Zurich)
ze wzgledu na znaczenie nowego mechanizmu patologii, ktéry moze sie przetozyé na zrozumienie bardziej
rozpowszechnionych choréb, takich jak choroba Parkinsona i HD.

JesteSmy wdzieczni komitetowi naukowemu DGN za uznanie tej przysztej perspektywy przez wigczenie
naszego sympozjum do programu. Miejscowa publiczno$é, cho¢ mata (okoto 50 oséb), zostata ograniczona do
specjalistow, ale hybrydowy format kongresu, w tym dostepnos¢ nagran, pozwoli na znacznie szerszy wptyw
naszego sympozjum.

Zdjecie pokazuje Kevina Peikerta (po lewej) i Adriana Danka (po srodku) w czasie dyskusji z Bernhardem
Landwehrmeyerem (po prawej), ktory przedstawit znaczenie badan nad VPS13 dla przysztego lepszego
zrozumienia choroby Huntingtona.

Dalsze Wiadomosci

Adrian Danek Prezentuje Nowe Odkrycia na Temat Zespotow NA
Adrian Danek

Dnia 25-go paZdziernika 2022 Adrian Danek zaprezentowat bardzo pouczajgcy webinar na
temat chorob NA. Jest on wciqz dostepny online.

Od wielu lat Europejskie Sieci Referencyjne ds. Rzadkich Choréb Neurologicznych (ERN-

RND) i chordb neuromiesniowych (ERN-EuroNMD) oraz Europejska Akademia Neurologii (EAN) organizujg
powszechnie dostepne seminaria internetowe poswiecone tematyce objetej zakresem ich zainteresowania
(https://www.ern-rnd.eu/education-training/webinars/). Po raz drugi, Adrian Danek, Uniwersytet w
Monachium (LMU), Monachium, Niemcy, zostat zaproszony do przeglagdu choréb interesujgcych spotecznosc
NA i przedstawienia najnowszych osiggnieé. Pod koniec pazdziernika méwit on o ,,VPS13A i XK, choroby z
zaburzeniem masowego transferu lipidow (dawniej zespét Levine-Critchley)”, dajgc przeglad kliniczny na
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temat tych chordb, a takze prezentujgc niedawny przetom w

zakresie ostatecznej diagnozy pacjentow, Ktorzy po raz g, *t/Hieom @ ean™
pierwszy zostali zidentyfikowani i opisani w 1960 roku w
Bostonie.

Potomkowie tej rodziny, pierwotnie badanej przez Irving

Levine, skontaktowali si¢ z NA Advocacy oraz z grupa badaczy  ypsaa and XK bulk lipid transfer diseases
aktualizujgcych zasoby GeneReviews® , ktére sg udostepniane
przez Narodowe Centrum Informacji Biotechnologicznej USA
(https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1354).  Okazato
sie, ze nie tylko cztonkowie tej gatezi rodziny byli nosicielami
mutacji genie w XK, ktéra powoduje chorobe MclLeod, ale
takze doktadnie ta sama mutacja byta obecna u pacjenta z raportu Levine'a z 1968 roku. Zadanie trwato wiele
lat (patrz Wiadomosci NA numer 29 z 2017) a ostatnio zostalo pomysinie zakonczone
(http://newsletter.naadvocacy.org/1ksy8liwtpm?a=2&p=52686232&t=16038454).

Adrun Duret, Lotwg-Mammibarn maerstit Mundwee. Aworoogeche e [Drskiorn Pl Or W Dwteren)

Podsumowujac, dalsze stosowanie terminu ,zespét Levine-Critchley” nie ma sensu, poniewaz udowodniono,
ze pacjenci, ktérzy wczesniej zostali przypisani do tej choroby, sg dotknieci dwoma réznymi zmianami: przez
mutacje w genie VPS13A, w przypadku rodziny Critchley z Kentucky (jak pokazano w 2011 r.), i mutacje w genie
XK w rodzinie opisanej przez Lewine’a w nowej Anglii. Prof. Danek wskazat rowniez, dlaczego te dwie choroby
sg tak podobne i tak tatwo sie myla. Najnowsze podstawowe badania naukowe, w tym z jego laboratorium
(Gabriel Miltenberger-Miltenyi w ramach wspétpracy z laboratorium Aarona Neimana), wykazaty fizyczng
interakcje dwdch odpowiednich biatek, skramblazy XK i biatka do transferu lipidéw, VPS13A.

Podobnie stosowanie terminu ,neuroantocytoza” w kontekscie naukowym nie ma juz sensu, poniewaz —
oprécz przypadkéw dotknietych chorobg XK lub VPS13A — rdéwniez pacjenci cierpigcy na PKAN
(neurodegeneracje zwigzang z defektem kinazy pantotenianowej) historycznie zostali przypisani do tej
choroby. W odniesieniu do prac zwigzanych z NA Advocacy mozna zachowac te nazwe, ale nalezy pamietac o
tej réznorodnosci, jesli ktos bedzie kontynuowat dyskusje na temat sytuacji oséb dotknietych tymi réznymi
chorobami.

Webinar ERN-RND Prof. Danka jest wcigz dostepny: https://www.youtube.com/watch?v=INjEk4oc_mY,
podobnie jak poprzednia prezentacja: https://www.youtube.com/watch?v=zbAIPsFhjms , ktora przedstawia
bardziej kliniczne dane na ten temat. Przezrocza sg dostepne na stronie: https://www.ern-rnd.eu/education-
training/past-webinars/.

Forum VPS13 Przedstawia Najnowsze Wiadomosci Naukowe
Podsumowanie ostatnich Forum 8 i 9; Wpisz do kalendarza date Forum 10.

Kevin Peikert, Joy Willard-Williford, i Mette Jolly -
R
Kevin Peikert z Rostoku, Niemcy, przedstawia dane z ostatnich Forum VPS13 8 i 9 na Zoom i “

zaprasza do udziatu w Forum 10.

Forum VPS13 kontynuuje tradycje wymiany poglagdéw i nowych osiggnie¢ w dziedzinie neuroakantocytozy i
wszystkich aspektdw dotyczacych rodziny biatek VPS13. Forum to pomaga nam utrzymac globalng dyskusje w
czasie miedzy spotkaniami bezposrednimi spofecznosci zainteresowanej neuroakantocytozg, z ktérych
nastepne odbedzie sie w Homburgu, Niemcy, w dniach 15-17 wrzesnia 2023 r. Kontynuowalismy Forum nr 8 i
9, odpowiednio 25 lipca i 26 wrzesnia, a nastepne Forum 10, odbedzie sie w poniedziatek, 28 listopada 2022.
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Zblizajgce sie 10-te Forum VPS13 bedzie zawierac Sesje pytan i odpowiedzi. Jest to wyjgtkowa okazja dla
pacjentéw, cztonkdw rodzin, opiekundw i lekarzy do uzyskania

odpowiedzi od najbardziej doswiadczonych oséb w tej dziedzinie. Sukces

Forum jest w duzym stopniu uzalezniony od pytan z wyprzedzeniem, SAVE THE DATE FOR
dzieki czemu nasz zespdt ekspertow bedzie mégt lepiej na nie

odpowiedziec. Prosze nie badz niesmiaty. Nie ma zadnych gtupich pytan. Q&A

Przeciwnie, szanse sg, ze inni mysleli o tym samym, co Ty. Wysytajac s

pytania, mozesz im pomdc, tak jak i sobie. NOVEMBER 28, 2022 @ 8AM EST
VPSI3 FORUM VIA ZOOM

Panel ekspertdw to: Adrian Danek, Andreas Hermann, Ginger Irvine, ASK YOUR QUESTIONS

ON ALL THINGS CHAC & MCLEOD SYNDROME

Hans Jung, Gabriel Miltenberger-Miltenyi, Alzbeta Mihlback, Kevin
Peikert, Ruth H Walker, Cornelius Werner i Joy Willard-Williford.

Zachecamy pacjentéw, cztonkdw rodzin i opiekunédw do zadawania pytan medycznych przed spotkaniem oraz
do wskazania, czy potrzebne bedzie ttumaczenie z jezyka angielskiego na jezyk ojczysty. Pytania prosimy
kierowaé na adres: kevin.peikert@med.uni-rostock.de

Dodatkowe tematy prezentowane na tym Forum:

Dysfagia w rzadkich chorobach ruchowych, takich jak choroba Huntingtona

Cornelius Werner

University of Aachen i Johanniter-Krankenhaus Stendal, Niemcy

Dlaczego powinniSmy pozby¢ sie terminu neuroakantocytoza — czy mozie nie powinniSmy?
Adrian Danek i Ruth Walker

Ludwig-Maximilians-Universitdt Monachium, Niemcy & Mount Sinai School of Medicine, Nowy Jork, USA

Szczegoty:

Poniedziatek, 28 listopada, 2022,

od 2:00-4:00 pm CEST/UTC+1 (Central European Time)

Zoom-link:
https://uni-rostock-de.zoom.us/j/62806527413?pwd=ZXk0TG5vQ1M5dDA4WEFYVk5xV2RVQT09
Meeting-ID: 628 0652 7413

Code: 676204

Jesli zaproszenie nie dotarto do was pocztg elektroniczng, skontaktuj sie z kevin.peikert@med.uni-rostock.de,
a zostaniesz dodany do listy poczty elektronicznej. Niech rozmowa toczy sie dalej!

Na 8. Forum VPS13, ktére odbyto sie 25 lipca, Ruth Walker z Nowego Jorku podzielifa sie informacjami na
temat Projektu Neuropatologii Neuroakantocytozy w Icahn School of Medicine, a takze na temat Zaburzenia
snu w zespole McLeoda; Gabriel Miltenberger z Lizbony przedstawit Lipidomike Zespotu Neuroakantocytozy,
a Adrian Danek z Monachium podzielit sie swoimi przemysleniami na temat okreslenia choroby ,Zespét
Lewine’a” jako nieaktualne;j.

Prelegentami na 9. Forum VPS13 we wrzesniu byli Tim P. Levine z Institute of Ophthalmology, University
College London, i Lesley J. Bruce z Bristol Institute for Transfusion Sciences, National Health Service Blood and
Transplant. Tim Levine méwit o temacie: Ewolucyjna perspektywa Chorein/VPS13A: od miejsc kontaktu bton
do mostkow transferu lipidow i powtarzalnych struktur beta tworzacych rowek, podczas gdy Lesley Bruce
przedstawit aktualne wiadomosci dotyczgce Btony czerwonych krwinek w zdrowiu i chorobie.
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Potrzebujemy Ttumaczy

Czy masz umiejetnosc ttumaczenia tekstow?
Joy Willard-Williford

NA Advocacy poszukuje ttumaczy do pomocy w zakresie
ttumaczenia Wiadomosci NA i do innych dziatan.

Nasi pacjenci znajduja sie na catym swiecie, wiec potrzebujemy
pomocy w ttumaczeniach Wiadomosci NA z jezyka angielskiego
na inne jezyki. Pomdzicie nam dotrze¢ do wiekszej liczby
pacjentow, lekarzy i naukowcow. Szukamy ttumaczy na jezyk
francuski, niemiecki, hiszpanski, witoski... i inne jezyki. Jesli
mozesz pomoc nam rozszerzy¢ nasz zasieg na nowych
czytelnikdow, skontaktuj sie z Ginger Irvine pod adresem
ginger@naadvocacy.org

Zarzgdca Fundacji Uczestniczy w Konferencji

=~ <
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Nowy zarzgdca NA Advocacy donosi o swoim udziale w konferencji Beacon Drug Repurposing for Rare
Diseases.

Mette Jolly uczestniczy w konferencji Beacon Drug Repurposing for Rare Diseases
Mette Jolly

W poniedziatek 10-go paZdziernika, 2022, Mette wzieta udziat w Beacon
Drug Repurposing for Rare Diseases, na placu America Square niedaleko
od Tower of London.

Ponowne wykorzystanie leku jest procesem identyfikacji nowych
zastosowan lekéw, ktére nie sg objete zakresem ich obecnej licencji.
Innymi stowy to przyjmowanie istniejgcego leku i stosowanie go w
leczeniu innej choroby niz ta, w celu leczenia ktérej pierwotnie go
opracowano. Ponowne wykorzystanie leku moze przyczyni¢ sie do®
obnizenia kosztéw i przyspieszenia rozwoju leczenia chordb rzadkich.

Na spotkaniu w Londynie zgromadzito sie 150-ciu delegatéw z grup
rzecznikébw pacjentow, firm z dziedziny nauk biologicznych, srodowisk akademickich i organizacji
parasolowych, ktérzy przedstawili wyniki badan i wymienili doswiadczenia. Eksperci z Wielkiej Brytanii i spoza
niej przedstawili duze projekty, ktdre sg realizowane w celu przyspieszenia planu ponownego uzycia lekéw w
Wielkiej Brytanii i Europie.

Prezentacje obejmowaty rowniez historie pacjentéw oraz wprowadzenie nowych zasobéw informacji (patrz
linki ponizej). Szczegdlng uwage zwrdcono na przyktad grupy pacjentow, ktéra wspodtpracowata z naukowcami
i firma zajmujaca sie naukami biologicznymi o charakterze non-profit, w celu rekrutacji do badania klinicznego.

Ogdlny wniosek dnia byt pozytywny, a konsensus byt taki, ze plan powtérnego uzycia lekéw, ktéry miat trudny
poczatek, staje sie coraz bardziej powszechnie wdrazany.
https://www.rarebeacon.org/
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https://eatris.eu/projects/remedi4all-building-a-sustainable-european-innovation-platform-to-enhance-the-
repurposing-of-medicines-for-all/

NA Advocacy USA Wita Nowego Cztonka Zarzadu
Dodatkowi Cztonkowie Zarzqdu sq nadal potrzebni
Joy Willard-Williford

Neuroacantocytosis Advocacy USA, Inc. z przyjemnosciq powitata Julie Kerner w naszym
gronie Rady Dyrektordow. Duze doswiadczenie i wiedza Julie na temat rozwoju lekéw, od
badan do komercyjnego uruchomienia, zwtaszcza w dziedzinach neurologii, hematologii i
chordb sierocych, pozwalajq jej wnies¢ wyjgtkowy wktad do Zarzgdu. w— _W

o« N - e
Julie Kerner jest zatozycielkg i wiodgcym doradca Kerner Solutions LLC. ‘::_\.‘:‘m A\-f»"““;v n Ko
Pod jej kierownictwem firmy tworzg strategie portfolio i platformy, tr\lsft‘:;“&?ﬁ:.xt' 2‘:‘“\}\‘\:":
opracowuja niezliczone programy terapeutyczne i uruchomiajg wiele tert‘l in order t‘ge; of 2 ©¢
terapii. Wczeséniej Julie pracowata w Fulcrum Therapeutics i Aliada pn‘mt?-d ‘::\ev%“c" of an ‘:
Therapeutics, gdzie opracowata dalekosiezne plany R&D i zaprowadzita f“‘ff: ‘”‘ “vtrv\s'\“:’v:
zmiany organizacyjne. Przedtem pracowata tez w AVROBIO i Wave Life : - 10O t"-“: ‘:Y:.“‘-

ah

Sciences, gdzie wdrazata inicjatywy doskonatosci organizacyjnej i

nadzorowata tworzenie nowego obszaru terapeutycznego okulistyki. Pierwszg pracg Julie w branzy byta praca
w Biogen, gdzie rozpoczeta prace w grupie ds. strategii badawczo-rozwojowych, pracowata w grupie ds.
marketingu globalnego i planowania nowych produktow.

W trakcie swojej kariery Julie odkryta powotanie do planowania strategicznego i budowania od podstaw.
Angazuje sie w rzecznictwo spraw pacjentdw, zasiada w zarzadzie szpitala Newton Wellesley Hospital, National
Braille Press, a takze Neuroacanthcytosis Advocacy USA. Julie posiada tytut licencjata biopsychologii zdobyty
na Uniwersytecie Tufts oraz tytut doktora nauk w dziedzinie neurologii z Sackler School of Graduate Medical
Sciences, Tufts Medical School w Boston, Massachusetts.

Witajac dr Kerner, zaréwno The Advocacy for NA Patients jak i Neuroacanthocytosis Advocacy USA nadal
kontynuujg konkurs na dodatkowych cztonkdw Zarzadu. Te wazne osoby wspodtpracujg ze sobg, aby osiggnac
cele swoich organizacji. Zaréwno NA Advocacy, z siedzibg w Londynie, jak i NA-USA z siedzibg na Florydzie,
poszukujg kilku dobrych osdb z sercem i zapatem do znalezienia lekarstwa na zesp6t VPS13A i McLeod oraz do
wspierania 0séb z tymi zaburzeniami i ich rodzin.

Mdwigc najprosciej, aby naprawde byé efektywnym cztonkiem Zarzadu organizacji non-profit, wymaga to
dobrego charakteru, silnego zaangazowania w sprawe, poswiecenia czasu i checi wykorzystania osobistych i
zawodowych zasobdw do realizacji misji organizacji. Jesli chcesz dowiedzieé sie wiecej o roli cztonka Zarzadu
NA Advocacy, skontaktuj sie z Ginger Irvine pod adresem ginger@naadvocacy.org. Aby uzyska¢ informacje na
temat Ameryki Pétnocnej, prosimy o kontakt z Susan Wagner pod adresem susan@naadvocacyusa.org lub Joy
Willard-Williford pod adresem joy@naadvocacyusa.org.
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Wiadomosci o Mediach Spotecznosciowych

Nowe konta na Twitterze i Instagramie dla NA Advocacy. Zbieranie Funduszy staje sie tatwiejsze.
Mette Jolly i Joy Willard-Williford

Mette Jolly, Dyrektor ds. charytatywnych NA Advocacy, ogtasza nowe konta w serwisie
Twitter i Instagram dla naszej fundacji, natomiast cztonek Zarzgdu NA-USA Joy Willard-
Williford dzieli sie tatwym sposobem na zbieranie funduszy za posrednictwem Facebooka.

NA Advocacy z radoscig ogtasza, ze stworzylismy nowe konta zaréwno w serwisie Instagram, jak i na
Twitterze. Na naszym koncie na Instagram publikujemy wiadomosci od NA
Advocacy i zdjecia zrobione w poblizu naszego biura w centrum Londynu, takie jak §
ten piekny obiekt sfotografowany z Kensington Gardens (ujecie Royal Albert Hall 85
miedzy drzewami). W serwisie Instagram mamy nadzieje spotykaé nowych
przyjaciét i rozpowszechniaé wiadomosci o NA.

Jedli masz obraz o wysokiej rozdzielczosci ze swojego rodzinnego miasta lub
odwiedzanego przez Ciebie miejsca, mozesz wysta¢ go do nas wraz z kilkoma &
stowami opisujgcymi miejsce lub aktywno$é, ktére przedstawia, a my podzielimy§
sie nim z naszymi czytelnikami, powotujac sie oczywiscie na Twoje autorstwo!.

Link: https://www.instagram.com/na_advocacy/

W serwisie Twitter mamy nadzieje, ze bedziemy otrzymywaé wiadomosci od globalnej spotecznosci chordb
rzadkich, tgczyc sie z innymi rzecznikami pacjentéw i dzieli¢ sie nowo opublikowanymi badaniami.

Link: https://twitter.com/NA Advocacy

Prosimy o kontakt z nami i zachecenie znajomych i rodziny do sledzenia nas.

Jesli masz konto na Facebooku, istnieje bardzo tatwy sposéb na zbieranie srodkéw na NA Advocacy lub
NA-USA. Jest to czesto z powodzeniem wykonywane w potgczeniu z urodzinami lub rocznicg, ale moze by¢
zainicjowane w dowolnym momencie. Aby utworzy¢ zbiérke non-profit po prostu...

¢ Na komputerze zaloguj sie do Facebooka.
¢ W prawym gérnym rogu kliknij ikone Menu. Jedng z opcji w czesci Utworz jest Zbiorka pieniedzy. Wybierz i
kliknij.
* Pojawi sie okno ,,Wybierz organizacje non-profit”.
w pasku wyszukiwania wpisz organizacje non-profit, na ktérg chcesz pozyska¢ pienigdze
Advocacy for Neuroacanthocytosis Patients lub
Neuroacanthocytosis Advocacy USA Incorporated
¢ Wybierz organizacje non-profit.
¢ Postepuj zgodnie z instrukcjami po lewej stronie, wprowadz:
docelowsq ilo$¢ pieniedzy, ktérg chcesz zebraé
walute, w ktérej majg by¢ fundusze
o Kliknij przycisk Utwoérz



https://www.instagram.com/na_advocacy/
https://twitter.com/NA_Advocacy

Cztonkowie Zarzadu Spotykaja sie z Pacjentami w Réznych Krajach Swiata
Plany podrdézy obejmujqg wizyty u pacjentow i ich rodzin
Candi DiMarzio i Joy Willard-Williford

Candi DiMarzio, cztonek Zarzqdu NA-USA, donosi o wizycie u pacjenta chorego na plgsawice-
akantocytoze (ChAc), Mike Koutis, w Kanadzie.

Mike Koutis zaprosit mnie do grona znajomych na Facebooku ponad 5 lat temu. Ktos dat
Mike’owi moje nazwisko. Reszta to historia.

Mike ma trudnosci ze snem i ja tez. W kazdej chwili o pétnocy moge otrzymac
zawiadomienie, ze otrzymatam wiadomos¢ przez telefon i to moze by¢ Mike.
Rozmawiamy tak przez godzine lub dtuzej. Po okoto roku znajomosci Mike
napisat, ze chciatby, aby jego przyjaciel tez do mnie napisat i czy to bytoby ok?.
Powiedziat tez: ,Pokochasz j3”. Tym przyjacielem byta Kristy Santangelo Mohr.

Wkrétce po nawigzaniu kontaktu z Kristy Mike miat zatrzymanie akcji serca.
Kristy natychmiast powiadomita mnie o Mike’u. Przebywat na OIOM przez okoto
2-ch tygodni. W ciggu tych 2-ch tygodni Kristy byfa rzecznikiem pacjenta Mike'a. Byta tak skuteczna, ze teraz
wszyscy wiedzg, ze Mike zna Kristy. Co tydzien po powrocie do domu opieki zaczetam wysyta¢ Mike’owi kartke,
co trwa ponad 4 lata. Kristy zawsze dzwonita do mnie, gdy odwiedzata Mike'a a on chciat sie ze mng
porozumiec.

Wkrdtce po tym, jak moja cérka Heidi zmarta brat Mike'a Kerry, zmart na ChAc. Zapytatam Mike'a, jak nazywa
sie jego matka i jaki jest jej adres, poniewaz chciatam wystac jej kartke z kondolencjami. Wkrétce po tym, jak
pani Koutis otrzymata moja kartke, zadzwonita do mnie. Od tamtego dnia zaczeta sie nasza przyjazn.

Obiecywatam Mike'owi, ze pewnego dnia przyjade do Kanady, aby osobiscie sie z nim spotkaé. Potem przyszedt
COVID. Latem 2021 roku granica miedzy USA a Kanadg zostata ponownie otwarta. Moim jedynym warunkiem
byto to, ze musiatem przyjechaé tam latem, poniewaz nie umiem poradzi¢ sobie z mrozng kanadyjska zima.
Moja podrdéz do Winnipeg w Manitobie, Kanada, byta planowana na 20 lipca 2022 roku. Kiedy wylagdowatam
w Winnipeg, pomyslatam sobie, ze to bedzie dziwne, ze jezeli nie spotkam Kristy. Wzietam bagaz, odwrdécitam
sie, a tam stata Kristy. Byta taka, jak myslatam, a nawet byta kims wiece;.

Wejscie do pokoju w domu opieki Mike'a byto chwilg, ktérej nigdy nie zapomne. Oboje zaczelismy ptakac i
mocno przytulaliémy sie do siebie. Kiedy tam bytam, Kristy zapytata mnie, czy jest co$ szczegdlnego, co
chciatabym zrobié po spotkaniu z Mike'iem. Powiedziatam jej, ze chce pozna¢ jej rodzine, jej matke i matke
Mike'a. Chciatam mie¢ pewnosé, ze powiem jej matce, jak wspaniatg cdrke wychowata. Nie trzeba dodawac,
Ze moje pozegnanie byto bardzo, bardzo trudne.

Mike byt taki, jak myslatam, a moze kim$ wiecej. Mam nadzieje, ze uda mi sie ponownie zobaczy¢ Mike'a. Mike
i Kristy sg teraz rodzing. To byt urlop, ktérego nigdy nie zapomne.

Candi nie byta jedynym cztonkiem Zarzadu w podrdzy. Zapoznaj sie z Galerig zdje¢ na naszej stronie, aby
uzyskac wiecej informacji o podrdzach naszych rzecznikdw do pacjentéw.



Pacjenci Dzielg sie Swojg Sztuka
Alex Irvine, najwieksza jej mitosc to kot
Alex Irvine

Alex Irvine kocha koty. Jest takZe znakomitq artystkq. Zobacz jej piekng akwarele.

To urocza akwarela jej kota, Coco. Jej mitos$¢ do tego kota jest oczywista.

Redakcja Wiadomosci NA  poszukuje prac artystycznych, wiadomosci
dziataniach i zdje¢ dotyczacych Waszych aktywnosci. Uwielbiamy dzieli¢ sie
swoimi historiami i zdolnosciami, takze z szerszg spotecznoscig NA w swiecie!

Wyslij artykuty, zdjecia i swoje dzieta sztuki na adres joy@naadvocacyusa.org

Dzien Choréb Rzadkich 2023
Plany Przygotowari do Dnia Chordb Rzadkich, luty 2023
Mette Jolly

RARE DISEASE DAY*
Dzien Chorob Rzadkich 2023 jest tuz za rogiem. SprawdZ plany na ten szczegdlny dzien, ktory

przygotowuje Jennifer Irvine i pomysl, jak Ty moZesz wykorzysta¢ ten dzieri, aby podkresli¢ potrzebe
finansowania badan oraz poszerzy¢ swiadomosc i wiedze o chorobach NA.

Zaznacz Dzien Chorob Rzadkich, 28 lutego 2023, w swoim kalendarzu.

W Londynie Jennifer Irvine, z grupa przyjaciét, weimie udziat w,
sponsorowanym spacerze wzdtuz drogi wodnej Waterlink Way.

Waterlink Way to trasa piesza i rowerowa pomiedzy Greenwich i
Bekenham, ktéra przebiega wzdtuz rzeki Ravensbourne, faczacej wiele
parkéw i terendéw zielonych w potudniowo-wschodnim Londynie, w tym
pola Ladywell Fields i Park Brookmill. Trasa o dtugosci 8 mil zostataf
zaprojektowana tak, aby byta dostepna dla wszystkich, a na trase mozna &
byto dojechac pociggiem do stacji kolejowych, w tym Kent House, Lower
Sydenham, Ladywell , Lewisham i Greenwich.

W NA Advocacy tego dnia zorganizujemy rowniez Poranng Kawe.

Zapoznaj sie ze strong internetowg Rare Disease Day, aby dowiedziec sie, w jaki sposdb w 2022 r. ludzie na
catym sSwiecie obchodzili Dziern Chordb Rzadkich. Mozesz pobra¢ tam logo i plakaty, ktére moga Ci pomdc
reklamowac swoje wydarzenie. Link: https://www.rarediseaseday.org/

Zaznacz Date w Kalendarzu - Nadchodzi 11th International Meeting on

Neuroacanthocytosis Syndromes
Kevin Peikert i Lars Kaestner



mailto:joy@naadvocacyusa.org
http://newsletter.naadvocacy.org/ucrfo7lphb1?lang=en&a=1&p=62368450&t=30264733
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Chwy¢ swdj kalendarz! Nie przegap miedzynarodowego spotkania 11th International Meeting on
Neuroacanthocytosis Syndromes w Homburgu, Niemcy, 15-17,
wrzesnia 2023 r. organizowanego pod przewodnictwem Larsa
Kaestnera z Uniwersytetu Saarland.

Jako miedzynarodowa spotecznos¢ lekarzy, naukowcdw i rodzin
zajmujgcych sie plasawicg-akantocytozg (choroba VPS13A)
zespotem Mcleoda (choroba XK), cieszyliSsmy sie wirtualnym ‘ '
sympozjum ,,Barcelona” w 2021 roku.

Ale teraz jest pilna potrzeba spotkania sie znowu osobiscie! Ab
kontynuowaé naszg rozmowe na spotkaniach w realu, z ktérych ostatnie odbyto sie w Dreznie w Niemczech
juz ponad cztery lata temu (1) mamy przyjemnosc¢ ogtosic, ze obecnie planujemy 11th International Meeting
on Neuroacanthocytosis Syndromes jako spotkanie osobiste na Uniwersytecie Saarland w Homburgu w
Niemczech, 15-17 wrzes$nia, 2023.

Sympozjum bedzie zorganizowane i prowadzone przez Prof. Lars Kaestner. Wiecej szczegdétéw wkrétce.



