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Informacje o Neurooakantocytozie i jej badaniu
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Opublikowane przez The Advocacy for Neuroacanthocytosis Patients, Ginger Irvine

:: Jak rozpoznaé Neuroakantocytoze

Pierwsze oznaki chordb z grupy neuroakantocytoz sg subtelne i mogg by¢ tatwo przeoczone. Objawy te,
czesto pojawiajace sie u 0oséb w drugiej dekadzie zycia, to niekontrolowane chrzgkanie, postepujgce
Slinienie i brak kontroli nad ruchami jezyka powodujgce wypadanie jedzenia z ust. Towarzyszy im
mimowolne zagryzanie jezyka, warg czy policzkéw.

Na poczatku moze wystepowac ogdlna nieznaczna nieporadnosc fizyczna. Rzeczy s strgcane z miejsca
bez wyraznego powodu. Innym wczesnym objawem sg trudnosci w chodzeniu i utrzymaniu réwnowagi.
Poczatkowo ledwo zauwazalne trudnosci w kontrolowaniu ruchdw tutowia, nég czy ragk wraz z
postepem choroby stwarzajg coraz wiecej probleméw. Niektdrzy pacjenci maja trudnosci ze snem
nocnym, inni odczuwajg stabos¢ i zmeczenie.

Wczesnym objawem moga by¢ tez zmiany osobowosci. Beztroski mtody dorosty cztowiek staje sie
obsesyjno-kompulsywny, roztargniony lub traci pewnosc siebie i che¢ do zycia. Mogg wystepowacd
omdlenia i napady epileptyczne. Zte samopoczucie powoduje spoteczng izolacje, cze$ciowo z powodu
zazenowania chorego objawami choroby.

Sa tez doniesienia o tym, ze problemy zaczety sie po traumatycznym przezyciu, takim jak atak fizyczny,
nieoczekiwane niezdanie egzaminu czy poréd.

OBJAWY KLINICZNE

Niewidocznym zewnetrznie symptomem definiujgcym chorobe jest obecnosé kolczastych krwinek
czerwonych, akantocytéw, od ktérych grupa choréb NA wzieta swojg nazwe. Te nieprawidtowe komarki
krwi, w pewnych okolicznos$ciach, mozna zaobserwowacé przy uzyciu mikroskopu. Trudniejsze do
wykrycia sg zmiany czy mutacje w genach pacjentéw. Kazda z chordéb z grupy NA ma swojg genetyczng
charakterystyke, ktorg mozna okresli¢ tylko przez badanie krwi.

Kazda osoba, ktéra ma ten zestaw objawdw powinna odwiedzi¢ neurologa. Klinicysci i pacjenci moga
tez skorzystac ze strony www.naadvocacy.org gdzie mogg znalez¢ linki do doniesient naukowych. Mozna
tam tez znalez¢ szczegdty dotyczace mozliwosci bezptatnego badania krwi oferowanego przez
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organizacje Advocacy for Neuroacanthocytosis Patients, ktorego celem jest diagnoza choroby z grupy

NA.

:: Uzyteczne Zrédta informacji o NA

Znakomita praca przeglgdowa o neuroakabntocytozie, w tym o plgsawicy-akantocytozie,
Zespole McLeod, chorobie podobnej do choroby Huntingtona typu 2 i PKAN jest dostepna
bezptatnie w sieci available free on-line. Jest to ustuga National Institute for Biological
Information, ktoéry jest agendg American National Institutes of Health.

Réznicowa diagnoza plgsawicy, publikacja z 2011 roku pod redakcjg Ruth H. Walker dostarcza
wyczerpujgcych informacji o niekontrolowanych ruchach plgsawiczych zwigzanych z NA i innymi
chorobami. ISBN 978-0-19-539351-4.

Zespoty neuroakantocytozy Il, ksigzka opublikowana w grudniu 2017, daje wnikliwy wglad w
ostatnie osiggniecia w poznaniu zespotéw neuroakantocytozy. Redaktorami sg Ruth H. Walker,
Shinji Saiki i Adrian Danek. Dostepne w amazon.com

Test Western blot na obecnos¢ biatka choreiny w btonach czerwonych krwinek jest dostepny
bezptatnie dzieki wsparciu przez Advocacy for Neuroacanthocytosis Patient. Pobierz instrukcje
jak pobrac i wystaé krew PDF | dowiedzie¢ sie wiecej o tej metodzie PubMed

Z plagsawica-akantocytozag mozna sie dogtebnie zapozna¢ w GeneReviews w fatwo dostepnym
raporcie o ChAc opublikowanym przez University of Washington przy wsparciu National
Institutes of Health.

RareConnect.org - umozliwia kontakt pomiedzy chorymi na catym Swiecie. Spotecznosc
community chorych na Neuroakantocytozy

Wejdz do bazy danych PubMed aby uzyska¢ dostep do badan nad NA opublikowanych w jezyku
angielskim NA research .

Przeszukaj Google aby uzyskac najnowsze wiadomosci o NA.

:: naadvocacy.org

naadvocacy.org jest strong internetowg Advocacy for Neuroacanthocytosis Patients wspierajgca
pacjentow i promujacy badania podstawowe i kliniczne.

Pacjenci
Klinicysci/Naukowcy

Co to jest NA?

Wesprzyj nas

Nasi pacjenci

Badania neuroakantocytozy


http://newsletter.naadvocacy.org/11s9s3x0be71mql32lmz2p?a=6&p=52686232&t=29954826
http://newsletter.naadvocacy.org/56nxlm56n731mql32lmz2p?a=6&p=52686232&t=29954826
http://newsletter.naadvocacy.org/1vcpq69ed071mql32lmz2p?a=6&p=52686232&t=29954826
http://newsletter.naadvocacy.org/mbnxr55vp951mql32lmz2p?a=6&p=52686232&t=29954826
http://newsletter.naadvocacy.org/1k445tk0lf61mql32lmz2p?a=6&p=52686232&t=29954826
http://newsletter.naadvocacy.org/ewvwhgb2fq11mql32lmz2p?a=6&p=52686232&t=29954826
http://newsletter.naadvocacy.org/1crmj19xj4r1mql32lmz2p?a=6&p=52686232&t=29954826

Granty na badania
Biuletyn NA
Biblioteka

Sympozja

Skontaktuj sie z nami

Advocacy for Neuroacanthocytosis Patients jest organizacja charytatywng zarejestrowang pod
numerem 1133182 w Charity Commission for England and Wales.

Jaki jest postep w badaniach nad NA od 2001?

Dokad doszlismy w badaniach nad NA od ich rozpoczecia? W czerwcu
Adrian Danek spotkat sie z cztonkami zarzagdu na herbacie w centrum
Londynu i wykorzystat te okazje aby poinformowa¢ Advocacy Board o
historii i obecnych przedsiewzieciach badawczych. Nancy Glynn, Sheila
Peskett, Deborah Kempson-Wren, Neil Price i Ginger Irvine wystuchaty
prezentacji z zainteresowaniem. Poprzez ten link presentation mozna
zapoznac sie z kompletng prezentacjg, ktéra daje petny przeglad wiedzy od
czasu pierwszej identyfikacji genu VPS13A zwigzanego z ChAc i publikacji w
2001.

Dziekujemy Adrianie za ten przeglad wiedzy. Doszlismy tak daleko i z wielkimi nadziejami
oczekujemy dalszych postepéw w badaniach.

Dziewigta Miedzynarodowa Konferencja dotyczaca Zespotéw Neuroakantocytozy odbedzie
sie w DreZnie
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Przygotowania do Dziewiatej Miedzynarodowej Konferencji dotyczgcej Zespotéw
Neuroakantocytozy, ktdra odbedzie sie w Dreznie w dniach 23-25 marca 2018, sg w toku.
Konferencja ta bedzie kontynuacjg podobnych konferencji, z ktérych ostatnia odbyta sie w
Ann Arbor, USA w 2016 roku. Obecna konferencja odbedzie sie w Radisson Blu Park Hotel &
Conference Centre, Dresden Radebeul
https://www.radissonblu.com/en/hotels/germany/dresden

Na konferencje te przybeda naukowcy zajmujacy sie naukami podstawowymi oraz klinicysci
neurobiologowie, by dyskutowac o nowych odkryciach w tej dynamicznie rozwijajace;j sie
dziedzinie. W szczegdélnosci przedstawione beda nowe osiggniecia w badaniach
podstawowych, jakich dokonano od 2016 roku (w tym wyniki badan na modelach nizszych
eukariontéw, modelach zwierzecych i komérkowych dotyczgce mechanizméw choroby) oraz
potencjalne kliniczne zastosowania lekdw przebanych in vitro.

Ostateczny termin zgtaszania doniesient konferencyjnych to 1 stycznia 2018, naukowcy i
klinicy$ci majacy pytania dotyczace prezentacji powinni zgtaszaé sie do Przewodniczacego
Konferencji Prof. Andreas Hermann

Zachecamy studentow i mtodych pracownikéw naukowych do wziecia udziatu w konferencji i
prezentowania swoich wynikéw w sesji plakatowe;j.

Pacjenci i ich opiekunowie bedg odgrywac bardzo wazng role w czasie konferencji, bedziemy
wspdlnie omawiaé dalsze etapy dziatalnosci i badan. Dalsze postepy w badaniach naukowych,
medycznych i w codziennej opiece nad pacjentami wymagajg wspotpracy angazujgcej
naukowcow, klinicystow, pacjentow i ich opiekundw.

Aktualne informacje dotyczgce tematéw i kolejnosci sesji oraz szczegétowy program mozna
znalez¢ na stronie konferencji Symposium website

Fundusze przyznane na badania autofagii

Fundacja Advocacy przyznata ostatnio grant na badania naukowe dla
grupy Ricardo Escalante z Biomedical Research Institute Alberto Sols w
Madrycie. Projekt zatytutowany ,VPS13A i autofagia, potencjalne zwigzki
i badania przedkliniczne” bedzie kierowany przez Sandre Muiioz
Braceras, ktéra od poczatku pracowata w laboratorium Ricarda nad tym
projektem wykonujac réwnoczes$nie swa prace doktorska, ktérg obronita
w poprzednim roku. Sandra jest mtodym zdolnym naukowcem. Swoja
prace doktorska poswiecita badaniom nad VPS13A i autofagia. W tym
czasie wspotpracowata tez z Andreasem Hermann’em w Dreznie.

Ricardo oznajmit: “Otrzymalismy fundusze ze Spanish National Grant Agency (od stycznia
2016 do grudnia 2018) na projekt ,,Molekularne mechanizmy autofagii w chorobach rzadkich
zwigzanych z dysfunkcjg biatek VPS13 i WIPI”. Nasz Instytut posiada infrastrukture i
wyposazenie niezbedne do przeprowadzania badan naukowych na wysokim poziomie.
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Badania Sandry wspierane przez Advocacy bedg przeprowadzane w laboratorium Ricardo i we
wspotpracy z nim.

Nowa wspétpraca zainicjowana w Ohio State University po prezentacji na temat NA

Po wystgpieniu Adriana Danka w Ohio State University zostata zainicjowana nowa wspoéfpraca
nad zebraniem danych o NA ukazujgcych sie od 1960 roku. Neuroakantocytozy byty
przedmiotem dyskusji po wyktadzie Adriana Danka w Ohio State University w Columbus, Ohio
w marcu 2017. Prof. Adrian Danek wygtosit prezentacje zatytutowana ,,Neuroakantocytozy,
przeglad (Zespdt McLeod i plgsawica-acanthocytoza)" podczas spotkania Neurology Grand
Rounds, ktdre zorganizowat Prof. Douglas Scharre.

Read more»

Advocacy przyjeto dwdéch nowych Cztonkéw Zarzadu

Z przyjemnoscig zawiadamiamy o przyjeciu w poczet Cztonkdéw Zarzgdu - '
Advocacy Belli Starling and Deborah Kempson-Wren.

Dr Bella Starling jest stypendystkg Wellcome Engagement. Petni funkcje
Dyrektora Programow Publicznych, Central Manchester NHS Trust i jest
Adiunktem Honorowym na University of Manchester.

Deborah Kempson-Wren zdobyta tytut Licencjata z wyroznieniem na
Sussex University i tytut Magistra w dziedzinie Administracji Publicznej
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(w Australii) i w dziedzinie Zarzagdzanie (w Londynie). Pracowata w réznych sektorach
administracji.

Dowiedz sie wiecej o nowych cztonkach zespotu Advocacy.

Read more»

Dziekujemy Louise Dreher ustepujacej z funkcji Cztonka Zarzadu

Dziekujemy Louise Dreher, ktéra wtasnie zakoniczyta drugg trzyletnig kadencje jako Cztonek
Zarzadu Advocacy. Louise, Angielka mieszkajgca koto Frankfurtu nad Menem, byta dobrg
przyjaciétka pacjenta Petera Ball’a z Aston University w Birmingham. Poznalismy Louise
poprzez jej wsparcie Advocacy po smierci Petera. Nastepnie miata ona wielki wktad w
ttumaczenie tekstow na niemiecki i utrzymywanie kontaktu z pacjentami w Niemczech jako
Ambasador Advocacy.

Ponadto Loiuse wykazywata sie wielkim poswieceniem i skrupulatnoscig jako Cztonek Zarzadu.
Bardzo zalezato jej na wsparciu pacjentdw i badan oraz byta aktywna w wielu aspektach
finansowania nauki i dzieleniu sie doswiadczeniem w opiece nad pacjentami i ich rodzinami.
Dziekujemy jej za jej pilng prace w charakterze Cztonka Zarzadu, jej wnikliwe czytanie
dokumentdw i sprawozdan, pomoc w wypetnianiu obowigzkédw Zarzadu. Louise bedzie
kontynuowata swa prace jako Ambasador NA Advocacy wsréd pacjentéw i ich rodzin
mowigcych po niemiecku. Dziekujemy Ci Louise!

Pomoéz aby gtos pacjentéw chorych na choroby rzadkie byt ustyszany
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EURORDIS, European Organisation for Rare Diseases (pol. Europejska Organizacja dla Chordb
Rzadkich), rozpoczyna nowy projekt: Rare Barometer Voices (pol. Barometr Rzadkich Gtoséw).
Inicjatywa ta ma na celu wzmocnienie sity oddziatywania pacjentéw chorych na choroby
rzadkie w Europie. Nasze opinie i doswiadczenia, przetozone na figury i fakty, ktére mozna
przedstawic¢ politykom i innym wptywowym postaciom, uswiadomig im jakie dziatania nalezy
podja¢, aby spowodowad pozytywne, odczuwalne przez pacjentéw zmiany. Pomoze to tez
Advocacy w pracy nad poszerzeniem spotecznej Swiadomosci jakie trudnosci sprawia zycie z
choroba rzadka.

Aby podzieli¢ sie doswiadczeniami i dodac swojg opinie do gtosu pacjentéw chorych na
choroby rzadkie wejdz na strone www.eurordis.org/content/contribute-rare-barometer-
programme i zarejestruj sie w Rare Barometer Voices.

Po zarejestrowaniu dostaniesz e-mail z zapytaniem o udziat w ankiecie zwigzanej z tematami,
ktdre ciebie dotyczg. Zdecyduj, w ktdrej ankiecie chcesz wzig¢ udziat. Odpowiedzi na pytania
ankietowe sg catkowicie poufne, dostepne tylko EURORDIS (organizacji non-profit), i nie bedg
uzyte do celéw handlowych.

RESEARCH UPDATE

Teresa Zoladek published in Human Molecular Genetics

Teresa Zoladek z Polskiej Akademii Nauk opublikowala artykut w Human
Molecular Genetics: "Amino acid substitution equivalent to human chorea
acanthocytosis 12771R in yeast VPS13 protein affects its binding to
phosphatidylinositol 3-phosphate." (Podstawienie aminokwasowe
rownowazne 12771R powodujgcemu plasawice-akantocytoze u ludzi
zaburza wigzanie fosforanu fosfatydyloinozytolu przez biatko VPS13 u
drozdzy). Dostep do artykutu on line jest tutaj here. Artykut przeglagdowy zatytutowany: "Yeast
and other lower eukaryotic organisms for studies of Vps13 proteins in health and disease"
(Drozdze i inne nizsze organizmy eukariotyczne w badaniach roli biatek Vps13 w zdrowiu i
chorobie) mozna przeczyta¢ w Traffic 2017;18:711-719. https://doi.org/10.1111/tra.12523
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Nowy artykut pokazuje znaczenie dawstwa moézgu do badan

Artykut article opublikowany przez Ruth Walker i wspétpracownikdéw w czasopismie
Neuropathology and Applied Neurobiology zwrdcit uwage na przypadki epilepsji u chorych na
plasawice-akantocytoze. Badacze w NIH i Mount Sinai School of Medicine, Nowy Jork, zbadali
posmiertnie mdzg osoby chorej na plgsawice-akantocytoze. Poza utratg neurondw w jadrach
podstawy, o ktérych wiadomo, ze sg uszkodzone w tej chorobie, znaleziono degeneracje
neurondéw w hippokampie, strukturze w ktdrej czesto zaczynajg sie ataki epileptyczne.
Nieprawidtowosci w tym obszarze obserwowano juz w skanach mézgdéw oséb z ChAc i
epilepsja, ale te badania dowodzg, ze ten obszar jest rzeczywiscie zmieniony. Ta informacja
moze pomac neurologom w skuteczniejszym opanowaniu atakéw epileptycznych u chorych z
ChAc.

Ten raport pokazuje tez wazno$¢ dawstwa madzgu dla zwiekszenia wiedzy o chorobach
rzadkich. Artykut jest dostepny na stronie https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/28398599:
"Hippocampal sclerosis and mesial temporal lobe epilepsy in chorea-acanthocytosis: A case
with clinical, pathologic, and genetic evaluation," Mente K, Kim SA, Grunseich C, Hefti MM,
Crary JF, Danek A, Karp Bl, Walker RH, Neuropathol Appl Neurobiol. 2017 Apr 11. doi:
10.1111/nan.12403.

INFORMACJE OD PACJENTOW
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Spotkanie Ginger i Alexa Irvine z Ernesto Montero

We wrzesniu Alex i Ginger spotkali sie z Ernesto Montero, ktéry odwiedzit UK z powodu
wystawy w Saatchi The Other Art Gallery w Bristolu. Ernesto spedzit tez pare dni w Londynie
zwiedzajgc galerie ale réwniez przekazat nam nowe wiesci o swojej rodzinie. Mario i David
korzystaja z basenu, ktéry wybudowat Ernesto w ich ogrodzie. Ernesto ma nadzieje
uczestniczy¢ w konferencji w Dreznie wraz ze swym bratem i matka. Gratulujemy Ernesto
sukcesu w jego pracy artystycznej: Christina Liu odwiedzita Ernesto w Hiszpanii i zakupita
jeden z jego obrazow!.

Read more»

Mark Williford i jego wnuki
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Mark Williford kontynuuje udziat w zajeciach wodnego aerobiku 3-4 razy w tygodniu dzieki
wsparciu przyjaciela, ktéry go na te zajecia podwozi. Joy, zona Marka podwozi natomiast na
zajecia swoje wnuki. Wnuk Cooper chce wzig¢ udziat w zbiérce funduszy na badania nad NA i
planuje to zrobi¢ w Dniu Choréb Rzadkich, 28 lutego 2018. To pomyst, ktdry wszyscy
powinnismy podchwyci¢! Rodzina planuje przyjazd do Drezna w marcu, aby wzig¢ udziat w
konferencji, w sesji dla pacjentéw i rodzin.
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Ogtaszaj wydarzenia planowane na Dzien Choréb Rzadkich 2018

Juz zostato mniej niz 100 dni do Dnia Choréb Rzadkich 2018, to najwyzszy czas aby planowane
wydarzenie potgczone ze zbiérkg w Dniu Chordb Rzadkich ogtosi¢ na stronie



https://www.rarediseaseday.org. Jezeli masz pytania jak uzy¢ te strone napisz email na adres
rarediseaseday@eurordis.org

Czy przygotowujesz zbidrke publiczng? Nie zapomnij powiedzie¢ o tym Advocacy. Joy i Mark
mieszkajgcy na Florydzie wspierajg wnuka, ktéry chce zrobié zbidrke na NA, i pewnie niektorzy
z was moga zrobic¢ podobnie!. Jezeli potrzebujecie pomystu to zajrzyjcie na strone Dzien
Choréb Rzadkich, to bogata skarbnica pomystow. Namawiamy spotecznosé NA do zagladania
na te strone i zapoznawania sie z nowosciami o wydarzeniach na $wiecie i informacjami jak
mozna sie zaangazowac. Wszystko co zostanie zebrane na NA, jak poprzednio, zostanie
przeznaczone na projekty naukowe, ktére nieustannie prowadzg do lepszego zrozumienia
choréb NA i opracowania leczenia. Wejdz na strone https://www.rarediseaseday.org

Raport o zbiorce w North Wales

Gill i Gordon Parry w North Wales s3 ciggle zajete zbieraniem funduszy na NA. Niedawno
zanotowaliSmy wptate na nasze konto wysokosci 5000 £ zebrang w ciggu ostatniego roku. Na
zdjeciu mozecie zobaczy¢ ich stolik w Tithe Barn w Hawarden, gdzie zebraty 555 £— dobra
robota! Prezentowaty przy tym plakat z napisem ,,Na Neuroakantocytoze”. W grudniu
planowana jest nastepna zbidrka w Llangollen i wielkie wydarzenie w kosciele St Giles we
Wrexham. Serdeczne podziekowania i uktony za wasz nieustajacy wysitek na naszg rzecz.
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