Wiadomosci NA, Wydanie 34 — 2 lipca 2020

Neuroakantocytoza, informacje i badania naukowe

10-te Sympozjum NA odbedzie sie¢ w nowym terminie

Nowy termin 10-tego Sympozjum NA w Barcelonie zostat ustalony
na 10-12 marca 2021. Mamy nadzieje, ze wy tez wezmiecie udziat w
tym Sympozjum. Dalsze informacje zostang podane wkrotce na
naszej stronie Facebook i w nastgpnym wydaniu naszych
Wiadomosci NA.




Witamy czytelnikéw Wydania 34, Wiadomosci NA

Mamy nadzieje, ze ten biuletyn zastat Panstwa w dobrym nastroju, pomimo
zniechecenia z powodu globalnego kryzysu na $§wiecie 1 w naszej spotecznosci. Ten
niezwykty czas wystawit nas na niespodziewane wyzwania i wprowadzil zakldcenia
W naszym zyciu, ale miejmy nadziej¢, ze pozwolit rowniez zwrdci¢ wiekszg uwage
na naszych bliskich, tych, ktérzy wzbogacaja nasze codzienne zycie.

Mamy ogromng nadzieje, ze ominely Was najpowazniejsze skutki wybuchu pandemii i ze udato si¢
Wam zachowa¢ dostep do pracownikow stuzby zdrowia i kontakty w swej spotecznosci. Osoby, ktore
chca uzyska¢ wigcej informacji, moga odwiedzi¢ przydatne strony internetowe organizacji
zajmujacych si¢ chorobami rzadkimi.

Na przyktad, National Organization for Rare Disorders (NORD) opublikowata przewodnik Guidance.
Zostat on wydany 5 marca 2020. Rekomendacje w zwigzku z Covid-19 ciagle si¢ zmieniaja, tak jak
rekomendacja uzywania maski na twarz, jednakze ten artykul zawiera tez pozyteczne linki do CDC,
FDA, NIH i WHO.

Organizacja EURORDIS — Rare Diseases Europe, opublikowata Information. Pamigtaj rowniez, ze
jesli odczuwasz skutki izolacji szczegdlnie mocno w tym czasie, mozesz dolaczy¢ do dyskusji ze
spotecznoscig NA poprzez stron¢ RareConnect.org, klikajac karte Our Patients na stronie
www.naadvocacy.org.

Doszto do przesunigcia kilku niecierpliwie oczekiwanych wydarzen organizowanych przez NA
Advocacy. W szczegdlnosci, 10-tego Miedzynarodowego Sympozjum Neuroacanthocytozy w
Barcelonie, w Hiszpanii, w czasie ktorego spodziewalismy si¢ spotka¢ wielu pacjentow, cztonkdéw ich
rodzin 1 opiekunoéw, a jednocze$nie mieliSmy pozna¢ nowe osiaggni¢cia w dziedzinie badan naukowych
nad neuroakantocytoza. Mialy si¢ rowniez odby¢ imprezy Parallel Windsor and ASICS 10K London,
obie majace przynies¢ nowe wyzwania i rozrywke. Te ostatnie mialy tez przynies¢ fundusze, ktore
wspomoglyby NA Advocacy w jej misji. Na szczes$cie wiele os6b wlozyto wiele wysitku i zdotato
przenies¢ te wydarzenia na rok 2021. Tak wiec nadal pracujemy nad przygotowaniem naszych
waznych wydarzen.

Na koniec, §lemy najlepsze Zyczenia naszym wszystkim cudownym pacjentom, rodzinom 1i ich
opiekunom. Zyczymy Wam duzo odwagi i sity w tych trudnych czasach oraz pozytywnego spojrzenia
w bardziej zdrow3 1 ja$niejsza przysztos¢. Badzcie bezpieczni!

Dr Jae-Sook Park otrzymata Nagrode Glenna Irvine’a
wysokosci £5,000




NA Advocacy wreczyta nagrode GBP 5,000 znakomitej pierwszej laureatce Nagrody
Glenna Irvin’a, Dr Jae-Sook Park z laboratorium Dr. Aaron Neiman’a w Stony Brook,
Long Island, NY, USA, ktora poswigcita si¢ pracy nad pogtebieniem wiedzy o biatku
'VPS13, co moze rzuci¢ nowe $wiatlo na przyczyne zespotu choréb NA. Poza
docenieniem wyjatkowego indywidualnego wktadu laureatki, Nagroda Glenna Irvin’a
gma tez zachecié ja do dalszej pracy nad neuroakantocytozg.

g ~-/’-.Wre;czenie pierwszej Nagrody Glenn’a Irvine’a byto zaplanowane w czasie 10-tego

Sympozjum Neuroakantocytozy w Barcelonie w marcu tego roku. Chociaz
prezentacja dorobku Dr Park’s w Barcelonie zostata przesuni¢ta na nastepny rok, NA Advocacy nie
chciata op6zni¢ wreczenia nagrody pienieznej. Dr Park napisata, "Jedynag droga jaka moge okazad
wdzigczno$¢ dla Advocacy for Neuroacanthocytosis Patients jest kontynuowanie badan z nadzieja, ze
moje wyniki przyczynig si¢ do poprawy jakosci zycia pacjentow."

Gratulacje dla Dr. Park! Czekamy na nowe wyniki badan w dziedzinie NA przedstawione na
Sympozjum w Barcelonie w nastepnym roku. Dowiedz si¢ wigcej o badaniach prowadzonych przez
Dr Park’s czytajac Wiadomosci NA, Wydanie 33.

Dzien Choréb Rzadkich 2020 w Londynie i w Warszawie

W tym roku Dzien Chorob Rzadkich wypadat w bardzo rzadki dzien, 29 lutego 2020.
Przedstawiamy dwa raporty z wydarzen NA Advocacy, jedno w Victoria and Albert
Museum w Londynie a drugie w Instytucie Biochemii i Biofizyki Polskiej Akademii \ N
Nauk w Warszawie.
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W celu zwigkszenia §wiadomosci o chorobach rzadkich, NA Advocacy zorganizowata
specjalng sesje w Victoria and Albert Museum w Londynie zatytutowang "Czerwony,
Szkarlatny, Karmazynowy: Historia Koloru w Sztuce" - czerwien jako symbol

akantocytow. Anne Haworth, wyktadowca Victoria and Albert Museum i innych muzeéw i galerii, w
tym British Museum, wygtlosita prelekcje 1 przeprowadzila zwiedzanie, w ktorym udziat wzigto
kilkunastu dobroczyncow wspierajacych NA Advocacy.

Wyktad byt fascynujacy, przeszlismy przez wiele sal muzeum, tych poswigconych Chinom, Japonii,
krajom islamskim Srodkowego Wschodu 1 Brytanii, poznajac jak uzywano koloru czerwonego w
produkcji 0zddb, bizuterii, barwionego szkta, dywanow, jedwabiu i innych wyrobow.




Teresa Zoladek napisala z Polski, Zze po raz trzeci zorganizowata Dzien Choréb Rzadkich w
Warszawie w Instytucie Biochemii 1 Biofizyki Polskiej Akademii Nauk. "Piotr Soczewka z mojego
zespotu wygtosit wyktad zatytutowany: 'Drozdze w walce z chorobami neurodegeneracyjnymi".
Teresa napisata: "w tym roku wzieto udziat okoto 80 uczestnikow".

Dzigkujemy wszystkim, ktorzy wzigli udziat w wydarzeniach Dnia Choroéb Rzadkich za wsparcie
naszych dziatan na rzecz chorych z neuroakantcytozg.

Susan Wagner przystala nam doniesienie o powstaniu nowoutworzonej,
niekomercyjnej organizacji Neuroacanthocytosis Advocacy USA, Inc. ,,Organizacja
odbyta pierwsze posiedzenie Zarzadu w dniu 15 maja 2020 roku za posrednictwem
Zoom. Wszyscy czlonkowie uczestniczyli w spotkaniu: Joy Willard-Wilford (naj®
zdjeciu obok), Bob Metzger, Dr Ruth Walker, Ginger Irvine i ja, Susan Wagner.f
Jeste$my grupa pacjentow, opiekunéw, naukowcow i lekarzy. Mozecie nas znalezé nal.
tej samej stronie co oryginalng Na Advocacy, z ktora dzielimy t¢ sama misj¢

wspierania pacjentow i ich opiekundéw oraz wspierania nauki o neuroakantocytozach.

"Jako organizacja niekomercyjna USA Non-Profit 501(c)(3), Neuroacanthocytosis Advocacy USA,
Inc, moze aplikowac o granty w USA i gromadzi¢ darowizny zwolnione od podatku. Jestesmy jeszcze
w ,,blokach startowych”, ale bedziemy was informowac o wszystkich postgpach poprzez strong NA
Advocacy i Wiadomos$ci NA. Mozecie tez napisa¢ na adres: swagner7523@outlook.com. Specjalne
podzigkowania dla Joy Willard-Willford pracujacej nad trudng aplikacja i sprawami finansowymi oraz
dla Ginger Irvine za motywacj¢ i pomyst zorganizowania Neuroacanthocytosis Advocacy USA, Inc."




Mito nam ogtosi¢ powstanie Neuroacanthocytosis Advocacy USA, Inc., =
nowej niekomercyjnej organizacji non-profit, ktorej zadaniem jest
dawanie wsparcia pacjentom z neuroakantocytoza, ich rodzinom i
opiekunom.

Organizacja ta bedzie tez promowaé $wiadomos$¢ o chorobach ultra-
rzadkich i aktywnie wspiera¢ nauke. Jest to pierwsza taka organizacjg w
Stanach Zjednoczonych Ameryki i bedzie mogta aplikowa¢ o granty w
USA.

Organizacja jest zlokalizowana na Florydzie, cztonkami Zarzadu i
zatlozycielami sg pacjenci, cztonkowie rodzin pacjentow, naukowcy i
lekarze.

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

Ginger Irvine jest réwniez w Zarzadzie i odpowiada za tacznos¢ z NA
Advocacy. Zakladamy, zZe obie organizacje bedg dzialaly i
wspolpracowaty razem i wspieraly si¢ w swej misji.

Jest jeszcze wiele do zrobienia. Jednakze aplikacja do Internal Revenue
Service aby zosta¢ organizacja dzialajaca wedlug przepisu 501(c)(3)
wlasnie zostata zaakceptowana, co pozwala na zwolnienie darowizn od
podatkow. Czekajcie na dalsze informacje od nas.

Wiadomosci naukowe - Adrian Danek i Gabriel Miltenberger-Miltenyi ,
Monachium | Teresa Zotadek, Polska,

Dowiedz si¢ o postepach w nauce o NA na $wiecie, ktora bada przyczyny, mechanizmy i patofizjologi¢
choréb z grupy NA.

Damian Kolakowski, Joanna Kaminska, Teresa Zoladek, Instytut Biochemii i Biofizyki Polskiej
Akademii Nauk w Warszawie

Wigzanie Domeny APTI do Fosfatydyloinozytoli Jest Regulowane przez Jony Metali In Vitro

Artykut  opublikowany w  Biochim Biophys Acta Biomembr. 2020;1862(9):183349.
doi:10.1016/j.bbamem.2020.183349. Pelny tekst publikacji jest tutaj:
https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S0005273620301899?via%3Dihub.

Choreina jest biatkiem z rodziny biatek Vpsl3 a defekty tego biatka powoduja rzadka chorobe
neurodegeneracyjng, plasawicg-akantocytoze (ang. chorea-acanthocytosis (ChAc)). Choreina jest
zaangazowana w organizacj¢ cytoszkieletu aktynowego, transport jondw wapnia, pobudzenie



neuronoéw, egzocytoze i autofagie. Funkcja tego biatka jest stabo poznana, a zdobycie lepszej wiedzy
o nim jest kluczowe dla opracowania leczenia na ChAc. Choreina, podobnie jak biatko Vpsl3 z
drozdzy, zawiera domen¢ APT. Nasze poprzednie badania wykazaty, ze domena APT1 z drozdzowego
Vpsl13 (yAPT1v) wiaze fosforan 3- fosfatydyloinozytolu (PI3P) in vitro. W obecnych badaniach
pokazaliSmy, ze wprawdzie domena APT1 z choreiny (hAPT1) tez wigze PI3P lecz nie zastepuje
funkcjonalnie yAPTlv. Domena hAPTI, poza PI3P, dodatkowo wigze fosforan 5-
fosfatydyloinozytolu (PISP). Wigzanie hAPT1 do PI3P, odmiennie niz wigzanie yAPT1v do PI3P, jest
regulowane przez jony podwdjnie naladowane, wapnia 1 magnezu. Regulacja wigzania PI3P przez
obecno$¢ wapnia byla tez obserwowana dla domeny APT1 drozdzowego biatka Atg2
zaangazowanego w autofagie. Podstawienie [12771R, znalezione w choreinie pacjenta cierpigcego na
ChAc, redukuje wigzanie domeny hAPT1 do PI3P i PISP. Te wyniki wskazuja, ze zdolno$¢ domen
APT1 do wiazania fofatydyloinozytoli jest regulowana rdznie w biatkach drozdzy i ludzi i ta regulacja
jest wazna dla funkcjonowania choreiny.

Instytut
i Bi

Biochemii
. i

Fotografia przedstawia Zespot: od lewej stoja Piotr Soczewka, Damian Kotakowski, Teresa Zotadek,
Joanna Kaminska i1 Patrycja Wardaszka.

Gabriel Miltenberger-Miltenyi, MD, PhD
Zaklad Neurologii, Uniwersytet LMU, Monachium, pod
kierownictwem Prof. dr Adriana Danka




Poszukiwanie mutacji w genie VPSI3A w grupie pacjentow chorych na plgsawice-akantocytoze
(ChAc) zarejestrowanych w Monachium, rewitalizacja serwisu

Wyniki — Rewitalizacja bazy danych NA

Jesli chodzi o przechowywanie probek pacjentow z ChAc, kontynuowaliSmy wspotprace z
genetycznym centrum referencyjnym ,,Medical Genetics Centre” (MGZ/Cryondo) w Monachium.
Probki sg przechowywane w bezpiecznych warunkach, z szybkim dostepem i tatwym umieszczeniem
nowych prébek. (Uwaga: Wszystkie probki sag anonimowe/kodowane, Wszystkie informacje kliniczne
sg przechowywane przez Prof. dr Danka w LMU. Jestem w kontakcie z kierownikiem centrum
MGZ/Cryondo.

1.W ramach tej wspotpracy MGZ/Cryondo zostatl partnerem, ktéry wyekstrahowat btony erytrocytéw
z probek krwi pacjentow do analizy Western blot. Ja organizowatem t¢ pracg utrzymujac codzienny
kontakt z personelem laboratorium MGZ/Cryondo, przekazujac instrukcje, dyskutujac protokoty i
wyniki. Nastepnie transportowatem probki ekstraktow do DNZE.

2. Dla zabezpieczenia danych pacjentow digitalizowalem informacje kliniczne pacjentow i
umiescitem w bezpiecznych urzadzeniach do przechowywania Uniwersytetu LMU.

3. Zainicjowatem udzial Prof. dr Adriana Danka, dr Antonio Velayos-Baeza i mojej osoby jako
kuratorow migdzynarodowej, powszechnie dostepnej bazy danych Leiden Open Variation Database
(LOVD). Zostali$my nominowani jako kuratorzy, razem z Antonio Velayos-Baeza, jestesmy w statym
kontakcie z centrum LOVD (Holandia) aby w najlepszy sposob zorganizowa¢ wstawianie danych
klinicznych i genetycznych do tej bazy. OtrzymaliSmy tez pozytywna informacj¢ od naszych
wspotpracownikéw w Szwajcarii, ze beda kuratorami mutacji w genie XK.

Wyniki — Analiza genetyczna genu VPSI13A4, odpowiedzialnego za ChAc, w préobkach krwi
dostepnych w LMU

W celu testowania genetycznego podjatem wspodlprace z genetycznym centrum referencyjnym
Institute of Human Genetics at the TU University/Helmholtz Center, w Monachium.

U pacjentow z diagnozg kliniczng ChAc lub podobng do ChAc, ale z obecno$cig normalnego biatka
choreiny w analizie Western blot (22 przypadki), znalezlismy mutacje patogenne u sze$ciu pacjentow.
Tak wigc udato si¢ rozwigzac sze$¢ przypadkow. Sposrdd tych szesciu przypadkéw u dwoéch z nich
zdiagnozowano zespdt neuroacantocytozy w zwigzku z mutacjag w genie VPSI34 (co potwierdzito
ChAc) i w zwigzku z mutacjg w genie XK, potwierdzajaca Zespdt McLeod. Dwoéch pacjentéw miato
mutacje w innych genach odpowiedzialnych za choroby z zaburzeniem ruchu (KMT2B, GNAL).

Podsumowujac, do tej pory znalezliSmy siedem przypadkdéw z patogennymi mutacjami w genie
VPSI13A4 1 z normalnym biatkiem, choreing, w analizie Western blot. Te obserwacje wskazuja, ze
analiza Western blot choreiny daje mniejsza niz 100% pewno$¢ diagnozy ChAc. Wskazujg tez na
konieczno$¢ dalszych badan pacjentéw, ktoérzy maja objawy ChAc, w przypadku, gdy Western blot
daje obraz normalny. Badanie tych przypadkow jest interesujace ze wzgledu na badania
funkcjonalno$ci domen w biatku kodowanym przez gen VPSI3A4.



Poza tym, rozpoczeliSmy opracowywanie kliniczno-genetycznych raportow badanych pacjentow,
ktore wysylamy do lekarzy prowadzacych. Profesor dr A. Danek kontaktuje si¢ z tymi lekarzami
bezposrednio.

Dalsze aktywnosci, w ktorych uczestnicze

1. RozpoczeliSmy nowa wspolprace z dr Kevinem Peikertem. Ta wspolpraca obejmuje badania
poziomu lipidow w komorkach pacjentoéw z ChAc. Zostalem zaproszony do tej wspotpracy ze wzgledu
na moje poprzednie doswiadczenie w badaniach nad chorobg Parkinsona (Parkinsonism Relat Disord.
2017) i chorobg reumatoidalnego zapalenia stawéw (Rheumatology. 2019).

2. Pod przewodnictwem Prof. dr Danka udalo nam si¢ wyjasni¢ kwestie¢ diagnozy blizniakéw ,
poczatkowo badanych w Wielkiej Brytanii. Poprzednie badania genetyczne tych pacjentow wykazaty
obecno$¢ jednej mutacji heterozygotycznej o nieznanym wplywie na funkcje genu VPSI3A4.
Przeprowadziliémy analiz¢ Western blot u jednego z blizniat, ktéra wykazata obecno$¢ normalne;j
choreiny. Natomiast odkryliSmy mutacj¢ patogenng w genie PANK2. Analiza probek rodzicéw
blizniakow jest w toku.

3. W wyniku wsparcia Prof. dr Danka, zostatem zaproszony jako wspoétautor niedawnego raportu o
pacjentach ChAc ze Szwecji: ,,Fenotypowe zrdéznicowanie plasawicy-akantocytozy — akantozytoza
zwigzana w nowymi mutacjami w genie VPSI34”. My przeprowadzaliSmy analiz¢ Western blot
probek tych pacjentow. Publikacja zostata zaakceptowana w czasopismie Neurology: Genetics.

4. We wspotpracy z Department of Nuclear Medicine, LMU, dwoch pacjentow z MLS (z Monachium)
1 dwoéch pacjentow z ChAc (z Drezna) zostalo zbadanych przy uzyciu GE-180 tracer , ktory wigze
biatko mitochondrialne TSPO, ktére jest uwazane jako wskaznik aktywacji microglia w moézgu. W
czterech przypadkach wynik odpowiada temu jaki znaleziono w przypadku wczesniejszych badan
choroby Hantingtona i moze by¢ uzyteczny jako biomarker procesow zachodzacych w Centralnym
Uktadzie Nerwowym w odpowiedzi na uszkodzenie wewnatrzkomorkowych Sciezek w zespotach NA,
MLS i ChAc.

5. Wspodlpracujemy z Prof. Larsem Kaestnerem, z Theoretical Medicine and Biosciences,
Uniwersytetu Saarland, Saarbruecken, Niemcy. Prof. Kaestner jest biofizykiem i jest zainteresowany
biofizycznymi 1 biochemicznymi analizami erytrocytow w ChAc. Przyjechat juz dwukrotnie do
Monachium, aby zabra¢ probki od dwoch pacjentow z MLS oraz podczas konferencji telefonicznej z
nim i z Kevinem Peikertem omowiliSmy bardzo obiecujace wyniki pilotazowe, w tym wyniki badan
pacjentow ChAc z Drezna, ktore beda przedstawione na spotkaniu w Barcelonie.

Nastepne kroki

Glownym celem jest kontynuowanie rozpoczetej wspotpracy w perspektywie dlugoterminowe;.
Kolejne kroki to:

1. Kontynuacja analizy prébek metoda Western blot, w szczegélnosci: a. zakonczymy analize 9-ciu
przypadkéw, ktore nie wykazaty wyraznych wynikéw w pierwszych testach Western blot; b.
poréwnamy wyniki uzyskane przy uzyciu dwoch réznych przeciwcial przeciw choreinie; c.
przeprowadzimy analizy ilosciowe bialka choreiny wykrytej testem Western blot. Moze to stuzy¢
lepszej interpretacji wynikow do diagnostyki ChAc; ponadto moze pomoc w uzyskaniu wigkszej ilosci
informacji na temat wptywu roéznych mutacji genu VPSI34 na biatko choreing. Jest to rowniez



wyjatkowy projekt dochodzeniowo-§ledczy. Do tych analiz bedziemy uzywacé sprz¢tu DZNE. d. Dla
analizowanych przypadkéw bedziemy sporzadzali sprawozdania diagnostyczno-kliniczne.

2. Kontynuacja analiz genetycznych i przygotowywanie sprawozdan. Nalezy skontaktowac si¢ z
lekarzami prowadzacymi pacjentow.

3. Uswiadamianie dostgpnosci techniki Western blot oraz diagnostyki genetycznej] w LMU w calej
migdzynarodowej spotecznosci pacjentow.

4. Kontynuacja staran bycia kuratorami dla powigzanej z NIH bazy danych mutacji ClinVar/ClinGen
dla genu VPS13A4.

5. Opracowanie dokumentacji naukowej na temat naszych wynikéw badan dotyczacych pacjentow z
normalnym poziomem biatka choreiny i mutacjami patogennymi w genie VPSI3A4.

6. Dalsze wdrazanie modelu rybki Danio pregowanego dla ChAc.
Podsumowanie

Zasadniczo gtéwne cele, ktore wyznaczyliSmy w lutym 2019 r., zostaly osiggnigte w odpowiednim
czasie. We wszystkich analizach laboratoryjnych stosowaliSmy najnowsze metody. Ponadto, jak
wspomniano powyzej, osiggnelismy kilka dalszych celow.

O naszych wynikach stale informujemy pacjentow i/lub lekarzy odpowiedzialnych za ich leczenie, co
oznacza, ze wszystkie nasze wyniki wspieraja spoltecznos$¢ pacjentow ChAc (i NA).

Wykonanie wszystkich tych zadan bylo mozliwe tylko dzieki hojnemu wsparciu NA Advocacy. To
wsparcie finansowe pozwala na kontynuacje prac naukowych do 30 sierpnia 2020 r.

Dhugoterminowe cele Prof. dr Danka i moje to kontynuacja badan diagnostycznych i badawczych,
ktore dadza nam bardzo obiecujgce wyniki do 2023 r., kiedy nasza wiedza naukowa, probki, protokoty
itp. zostang przekazane naszym kolegom z Rostocku.

Zespot McLeod: wykiad Prof. dr Adriana Danka

Cho¢ zespdt McLeod jest znacznie rzadszy niz plasawica-akantocytoza,
wydaje si¢, ze metody sekwencjonowania nastgpnej generacji pozwalajg na
diagnozowanie wigkszej liczby pacjentow. Takie wrazenie ma
przynajmniej Adrian Danek na Wydziale Neurologii Uniwersytetu PANE <
Monachijskiego i jego koledzy z zespolu nerwowo-migsniowego (Instytut A
Friedricha Baura). Opiekowal si¢ on pacjentem z Monachium prawie
trzydziesci lat, ale nie zdiagnozowano zadnych innych pacjentow az do
2018 r. Jednak w ubieglym roku trzech nowych pacjentéw, mezczyzn w
wieku ponad pigédziesigt lat, ktorzy mieli problemy z nerwami
obwodowymi i mig$niami, otrzymalo rozpoznanie zespolu McLeod na




podstawie badan panelu genetycznego potwierdzonych immuno-hematologicznymi badaniami
fenotypu McLeod.

Co ciekawe, nowoczesne metody genetyczne w petni odwrocity poprzednie, klasyczne podejscie,
ktére zaczyna si¢ od oznaczania krwinek czerwonych pacjenta. Prof. dr A. Danek zostal zaproszony
do przedstawienia przeglagdu na temat tego zespotu na dorocznym seminarium neuro-mi¢sniowym
Instytutu, ktére obejmuje nowe wyniki badan z catego obszaru choréb migéni i nerwéw obwodowych,
aw 2019 r. mialo to miejsce dnia 16 listopada.

Zespot McLeod: Wskazat na prezentacje nowego pacjenta z utratg masy mig¢sniowej nodg (atrofia),
ktora odzwierciedla pierwotng posta¢ choroby pacjenta.

Trzej nowi pacjenci w Monachium sg przedmiotem kompleksowych badan, aby lepiej zrozumiec
objawy zespolu McLeod, ktore moga wptywac na kontrole mézgu nad ruchami, w tym przetykaniem,
1 ktore moga by¢ zwigzane z padaczka, zmianami osobowosci 1 wptywac na migsnie serca. Ta ostatnia
sytuacja wymaga regularnych konsultacji kardiologicznych, a nietypowy fenotyp krwi McLeod moze
powodowac ryzyko z przetoczeniami krwi. Chlopcy cierpigcy na posoczowa granulomatoze, chorobe
zwigzana z obrong przeciwdrobnoustrojowa spowodowang mutacjami w genie potozonym tuz obok
genu powodujacego McLeod, moga wykazywac objawy tej ostatnie;.

Z powodu postepu medycyny i leczenia komodrkami macierzystymi nie skraca si¢ juz znacznie zycie
0s6b dotknigtych posoczowa granulomatoza. Jesli jednak uszkodzenie ich gendéw dotyczy tez genu
McLeod, najprawdopodobniej rozwing si¢ powiklania tego ostatniego stanu, a zatem pacjenci ci musza
by¢ réwniez $cisle monitorowani.

W wigkszej grupie niemieckich pacjentow McLeod, obecnie opisywanych przez dr Kevina Peikerta,
wczesniej w Dreznie (gdzie byl jednym z organizatoréw 9. Sympozjum NA), a obecnie w Rostocku,
opisywany bedzie rowniez jeden lub dwodch z tych pacjentow.

Gléwnym problemem praktycznym dla pacjentow McLeod w Niemczech jest ogélnie kwestia
bankowania ich probek krwi na potrzeby przysztego wykorzystania dla nich lub innych osob
dotknietych tym zespolem. Dzigki kontaktom z ubezpieczycielami zdrowotnymi i z kilkoma
wyspecjalizowanymi bankami krwi mamy nadziej¢ rozwigza¢ problemy praktyczne, gltéwnie
finansowe 1 administracyjne, zwigzane z dlugotrwalym przechowywaniem i dostepnoscia tych
rzadkich probek krwi.

Prezentacja Prof. dr A. Danka zostala bardzo dobrze przyje¢ta. Mozna przewidywac, ze w najblizszej
przysziosci zostanie zidentyfikowana jeszcze wigksza liczba przypadkéw McLeod. Miejmy nadzieje,
ze obie sprawy, aspekty praktyczne, jak rowniez zwigzek z plasawica-akantocytoza, beda miaty wiece;j
zainteresowania 1 ostatecznie doprowadzg do pelnego zrozumienia obu tych zespotow
neuroantocytozy.

Dlaczego badania NA wymagajg udziatu genetykéw

Jesli kiedykolwiek kto$ z was zastanawiat sig, dlaczego praca genetykdw ma zasadnicze znaczenie dla
prowadzonych badan wspieranych przez NA Advocacy, Gabriel Miltenberger-Miltenyi przedstawil
role genetykow w ramach prezentacji, ktorg wyglosit w kwietniu.



W leczeniu chorych na ChAc genetyk:

e tworzy pomost miedzy pacjentami, lekarzami i laboratoriami
molekularnymi 1 naukowcami podstawowymi

e wspiera analizy genetyczne

e pilnuje badania na kazdym etapie (np. $wiadomej zgody, i
manipulacji ludzkimi tkankami biologicznymi)

o nie tylko dostarcza wyniki, ale tez pisze 1 podpisuje kliniczne pus
raporty genetyczne (odpowiedzialno$¢ jak lekarza) pacjentom
na catym §wiecie

o oferuje doradztwo genetyczne i odpowiada na pytania
pacjentow, cztonkdéw rodzin, lekarzy 1 opiekundow (w réznych
jezykach (np. Portugalski); osobiscie lub za posrednictwem
Skype — w zaleznosci od sytuacji;

o umozliwia przeprowadzanie i interpretacj¢ badan prenatalnych

o kieruje projektami badawczymi i wspolpracuje w roznych projektach badawczych

Nasze podzigkowania dla Dr Miltenberger-Miltenyi za pomoc w lepszym zrozumieniu jego pracy.

WIADOMOSCI OD PACJENTOW - Drew Smith ! Tracy Ghoris ! Manon
Sauvigeau ; Susan Hills | Bob Metzger | Alex Irvine

Przeczytaj wybrane aktualne wiadomosci, w tym zdjecia i kreatywne projekty, od pacjentow NA z
catego $wiata.

1. Drew Smith, USA
Drew Smith przyslat nam informacje o swoim zyciu w czasie pandemii:

Stucham wiadomosci. Chodze na spacery i jezdze rowerem, oraz wszystko uktadam i porzadkuje.
Uporzadkowalem kolekcj¢ ptyt DVD, plyty CD, zdjgcia i filmy. Pisz¢ poezje i ogladam telewizje
(wiele z Netflix). Polecam nastgpujace filmy: Co Zrobi¢ ze Skandalem Narkotykowym?. Wybor
Nienaturalny; Farmaceuta; Krél Tygrysow.

Gram online w Rummikub. Czy wiesz, jak gra¢ w Rummikub?

Jezeli jeste$ optymista obejrzyj Farmaceutg.
Jezeli informacje o COVID sg zbyt ciezkie, obejrzyj Co Zrobi¢ ze Skandalem Narkotykowym?.
Jesli potrzebne Ci nowe do§wiadczenie, zobacz Wybdr Nienaturalny !

Zanim zarzadzono kwarantanng, uczestniczylem w zajgciach fitness w ramach programu Neuro
Wellness. Chodzitem na boks dwa razy w tygodniu. Bylem tez w kregielni pogra¢ z przyjaciotmi i
rodzing.



W kwietniu ubiegtego roku rozpoczatem prywatne sesje, 1-2 razy w tygodniu, z certyfikowanym
bokserem w ramach programu Rock Steady. Nie jest to rzeczywisty program Rock Steady, ale moj
instruktor jest Swiadomy mojego stanu i trenuje mnie w celu poprawy mojej sity i rownowagi.

Rozpoczatem rowniez adaptacyjne ¢wiczenia w ramach programu odnowy biologicznej dla oséb z
urazami mozgu i schorzeniami neurologicznymi, korzystajac z pomocy w Programie Wsparcia Zycia
Inc. Program ten oferuje wiele roznych zaje¢¢. Uczestniczylem w jednogodzinnym programie ¢wiczen
grupowych 2 razy w tygodniu. Bylo to bardzo pomocne i naprawd¢ podobato mi sig.

2. Tracy Ghoris, USA

W Ohio mieli$my kilka dni wiosennych i skorzystalam z nich, spacerujac poza naszym domem i
cieszac si¢ przyroda. Obserwujac wzniesienia i pochylone zielone wzgorza, rozwijajace si¢ liscie na
drzewach, kwitngce kwiaty, ryczace krowy, ptaki na kwiatach, pickne motyle i wiele pszczot (z
ostrozno$cig aby nie by¢ uzadlonym!) czutam si¢ od$wiezona i spokojna podczas naszego pobytu w
domu w czasie kwarantanny w zwigzku z wirusem korona. Widziatam nawet trzy dzikie indyki, jeden
z nich rozpostart swoje wspaniate pidra. Co za wspaniaty widok! Niestety nie miatam aparatu ze sobg!
Zawsze podobata mi si¢ przyroda i zawsze pomagata mi dawa¢ sobie rad¢ z wieloma sprawami,
rowniez z Neuroacanthocytozg.

Moje kwietniowe iniekcje BOTOX zostaly odroczone, poniewaz moj neurolog nie chciat narazac¢
pacjentow na COVID-19. Teraz bede miata BOTOX w czerwcu. Mam przynajmniej taka nadzieje,
poniewaz napigcie moich miegsni si¢ poteguje i jest bolesne. Jednak spacer i1 relaks w naturze pomoze
mi doczeka¢ do czerwcowych zastrzykow.

Z przyjemnoscig przeczytalam poprzednie Wiadomosci od Pacjentow NA. Mam nadzieje, ze
Sympozjum w Barcelonie w 2021 roku si¢ odbedzie!

3. Manon Sauvignon, Kanada
Alex Irvine opowiada o pacjentce z Kanady:

Od sze$ciu miesigcy wymieniam si¢ wiadomo$ciami e-mail z Manon Sauvageu - i1 oto niektére z
informacji, ktorymi podzielita si¢ ze mna. Jest bardzo dumna z mozliwo$ci samodzielnego chodzenia.
Jej celem jest ¢wiczenie, wiczenie 1 ¢wiczenie, chodzenie po korytarzach 1 pomieszczeniach w domu.
Jej ulubiona pasja to, migdzy innymi, granie w domino i granie w gry z sasiadami mieszkajagcymi w
rezydencji Cooke, gdzie obecnie mieszka w Montrealu. Poza czytaniem, lubi ptywaé¢ w pobliskim
basenie (niestety, nie moze tego robi¢ w tej chwili ze wzgledu na pandemi¢ i naprawde jej tego
brakuje).

"Mam moja mala rutyne zycia i nie zmienitabym niczego za cale ztoto na tym $wiecie" - pisze Manon.
,»Z ta pozytywng opinig pozdrawiam Ci¢ i zycze Ci powodzenia. Mozesz zawsze do mnie napisac. "



4. Susan Hills, Anglia

Susan Hills z péinocnej Anglii przekazata nam aktualne informacje o swoim zyciu w czasie pandemii
1 kwarantanny:

Zrobilismy niedawno uktadanke kota, dobra zabawa. Nie zrobilam jeszcze wielu przedmiotow, ale

podobato mi si¢ tez wykonywanie robot recznych. Oto uktadanka, ktdrg zrobitam jaki$ czas temu, a
takze jeden z moich obrazéw i moj kot Mimi! (ponizej)

5. Bob Metzger, USA, Minnesota

Wiadomos$¢ od Boba Metzgera z Minnesoty: .
Cze$cig mojej organizacji zycia “w tym czasie” jest chodzenie w weekendy na dlugie
spacery w tereny lesne.

6. Alex Irvine, London

Alex Irvine z Londynu zajmowata si¢ uktadankami i grata w karty na komputerze, ponadto skonczyta
specjalny projekt:

Skrzynka z szufladami do przechowywania zostata dostarczona z 24-ma stronami instrukcji - na
szczescie tez z doskonatymi zdjeciami. Byto nieskonczenie wiele elementow, ktore byty do ztozenia.
Teraz Alex bedzie potrzebowata kilku drobiazgéw, aby wtozy¢ je do niezliczonych szuflad! Przesyta
Wam zyczenia wszystkiego najlepszego 1 ma nadziej¢, ze uda si¢ Wam znalez¢ przyjemne zajgcia,
ktére pomoga przetrwaé ten trudny czas. Bedzie zachwycona, gdy bedzie mogla wréci¢ do wizyt w
kinie. Jej kot CoCo nadal $pi na koncu jej 16zka przez wigksza cz¢$¢ dnia i nocy.

Zdjecia przystane do Wiadomosci od Pacjentow NA...



Drew Smith z przyjaciotmi gra w kregle.

Tracy Ghoris



Bob Metzger z przyjaciotmi, Isaakiem 1 Lisa

Alex Irvine zbudowata Antique Box



Uktadanka Alex

Susan Hills, Anglia — Uktadanka



Susan Hills, Anglia — Obraz

Susan Hills, Anglia — kot Mimi




Bob Metzger

Tukan, obraz namalowany przez Alex Irvine



Ku Pamieci: Ed Ayala

Zasmucita nas wiadomos$¢ o $mierci pacjenta NA, Eda Ayaly.

Nasz ukochany Edwin Ayala, nazywany przez rodzing i przyjaciol Ed lub Eddie, lat
50, mieszkajacy w Norton, Massachusetts, zmart 17czerwca tego roku po diugiej
walce z plasawicg-akantocytozg. Urodzit si¢ 25 czerwca 1969 r. w Bostonie, a jego
rodzice to: Pedro Ayala i Marta (Rodriguez) Ayala. Ed w 1987 r. ukonczyt Liceum w Brockton i z
duma shuzyt swojemu krajowi w Armii Stanéw Zjednoczonych. W roku 1995 poslubit Loide, mito$é
swojego zycia.

Ed dorastat w Dorchester i Brockton i, jak jego ojciec, byt pracowitym
1 honorowym czlowiekiem. Pracowat w UPS przez prawie 19 lat. 4

Ed byt bardziej fanem sportu niz sportowcem, ale byl zapalonym
biegaczem, ktory biegal w 4-ch maratonach, w tym Cape Cod- 8
Marathon. Jego najwigksza sportowa mitoécia byt jednak boks. Ed byt &
najwickszym fanem boksu 1 znal statystyki dotyczace kazdego boksera ’

i dane wszystkich walk. Komentowat lokalne mecze bokserskie dlal iy
firmy z Kalifornii oraz dla ré6znych stron internetowych. Byt réwniez
certyfikowanym se¢dzig bokserskim, cho¢ nigdy nie byt w stanie formalnie s¢dziowa¢ meczu.
Juz jako matly chtopiec bartdzo lubit pisa¢. Pomimo ogromnychi‘
trudno$ci z powodu choroby, napisal dwie opublikowane ksiqiki.!t
»5zansa Punchera” to wspaniate dzieto literackie, a ,,Przed—_:‘.%' %3
odliczaniem” to autobiografia, w ktdérej opowiada o swojej walce ziit ,
plasawicg-akantocytozg. ot

Eda cudowne poczucie humoru i mito$¢ do zycia i do rodziny byto
tym, co go nap¢dzato 1 pomagalo mu walczy¢ z tg straszng choroba.
Byl on prawdziwg inspiracjg dla wszystkich, ktérzy go znali.

Ed pozostawit zone Loide, corke Rosangele i jej meza Steve’a, matke®
Marte, braci Fernando i Pedra Jr., siostr¢ Jacqueline, ukochane wnuki
Avah i Aviang, oraz wiele kuzynek i kuzynow. Jego ojciec Pedro zmart
juz wczesniej.

Rodzina prosi aby zamiast kwiatow przekaza¢ darowizng¢ na rzecz www.naadvocacy.org




Wiersz: Oh ChAc, Oh ChAc "'-\. o

Oh ChAc, Oh ChAc jest wierszem napisanym przez jednego z naszych ’ ‘ e
czytelnikow... %

Oh ChAc, Oh ChAc . -

Oh ChAc, Oh ChAc jestes wsrod tych najgorszych, Nie jeste§ dobrze poznana i przebadana! Mozesz
si¢ zmienia¢ z dnia na dzien.
Jeste$ czym jestes, jak mowig lekarze!

Oh ChAc, Oh ChAc jeste$ rzadkg choroba neurodegeneracyjna, Jestes chorobg z zaburzeniami
ruchu, ktéra nigdy nie jest latwa!

Jeste$ powodem nieopanowanych ruchow o r6znym nasileniu, Ty powodujesz dystonig, utrate wagi,
brak rownowagi, napady padaczkowe i lgki!

Oh ChAc, Oh ChAc jeste$ badana przez naukowcow i obserwowana przez malg grupe¢ lekarzy,
Wplywaja na ciebie znane 1 nieznane czynniki!

Koduje ci¢ jeden allel od mamy i jeden allel od taty,

Jeste$ z powodu autosomalnego recesywnego genu, ktory jest zepsuty!

Oh ChAc, Oh ChAc twoje leczenie jest tylko objawowe,

Nic w tobie nie jest automatyczne!

Mozna ci¢ opanowac lekami zmniejszajgcymi ruchy i poprawiajacymi swiadomos¢, I ty wiesz, ze
¢wiczenia, Botox and DBS to wspaniaty do tego dodatek!

Oh ChAc, Oh ChAc jestes taka trudna dla niektorych, Cierpigcy na ciebie bardzo starajg si¢ ci¢
przezwyci¢zy¢! Na pewno nie dostaniesz niczego dobrego od nas. Nie ustaniemy ,,W poszukiwaniu
drogi do wyleczenia!”

Oh ChAc, Oh ChAc wplywasz na to jak méwimy, Wplywasz na to jak chodzimy,
Wplywasz na to jak jemy:
O jak bardzo chcemy cie pokonac!

Oh ChAc, Oh ChAc jeste$ mutacjg w ludzkim genie, Biatko ktore ten gen koduje ma funkcje
nieznang!

Znalezienie metody leczenia nie jest latwe poniewaz sg granice, ktérych mnie mozna przekroczyc.
Ci z nas, ktorzy ci¢ maja sa niezwykle rzadcy!

Oh ChAc, Oh ChAc plasawica jest tancem ciata, ktory wyglada tak przedziwnie;

Oh ChAc, Oh ChAc akantocytoze zawdzigczamy wszystkim krwinkom czerwonym, ktére maja
ksztalt rozbtyskujacej gwiazdy. ChAc, jeste$ niezwykle rzadka chorobg nazwang: PLASAWICA-
AKANTOCYTOZA!






