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Choroba Huntingtona w rodzinie




O chorobie Huntingtona...

Glowne objawy: Niekontrolowane ruchy konczyn, drgawki, nieprawidtowe na-
piecie miesniowe, uposledzenie mimiki i przetykania, utrata wagi oraz zaburze-
nia emocji i procesow poznawczych.

Przebieg choroby: NIEULECZALNA; Z roku na rok pogtebia sie, prowadzac
do niepetnosprawnosci i Smierci po kilkunastu latach od zdiagnozowania.

Rodzaj choroby: dziedziczna / neurologiczna

Prawdopodobienstwo dziedziczenia: 50%, gdy jedno z rodzicéw jest chore.
Nie ma znaczenia, czy dziedziczy sie po matce czy po ojcu. Pte¢ dziecka tez
nie zmienia ryzyka zachorowania.

Wiek zachorowania: Zdecydowana wiekszos¢ przypadkow dopiero w dojrza-
tym wieku (30-40 lat), ale istnieje tez odmiana miodziencza — objawy wystepuja
przed osiggnieciem dojrzatosci i choroba ma gwattowniejszy przebieg. Moze
réwniez wystgpi¢ wyjatkowo pozno.

Przyczyny: Mutacja genu HD, polegajaca na wystepowaniu zwiekszonej licz-
by powtoérzen trojki nukleotyddw CAG w obrebie tego genu (czwarty chromo-
som). Ta mutacja powoduje wydtuzenie tancucha reszt kwasu glutaminowego
w biatku kodowanym przez ten gen — huntingtynie. Sposob, w jaki mutacja HD
wptywa na metabolizm komérek nerwowych nie jest do konca jasny.

Historia choroby: Odnotowana po raz pierwszy przez George’a Huntingto-
na w 1872 roku. Gen mutacji wykryty dopiero w 1993. Ciggte poszukiwanie
leku...

Inne nazwy: plgsawica Huntingtona, HD (ang. Huntington’s Disease)
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To juz szésty numer gazetki...

Kiedy za namowg mojej przyjaciotki zde-
cydowatam sie tworzy¢ to pisemko, nie
przypuszczatam nawet, ze to tak ciezka
praca. Ciezka, ale dajgca zarazem wiele
radosci i satysfakcji. Nie przypuszcza-
fam réwniez, ze gazetka tak sie rozwinie
i ze w prace nad nig bedzie zaangazo-
wanych tyle osob.

Niewielu z Panstwa miato okazje uj-
rze¢ pierwszy idrugi numer gazetki.
Robiona ona byta metoda chatupniczg
w niewielkim naktadzie, dzieki pomocy
mojego kolegi Tomka ijego zony. Pierwszy numer zostat stworzony jesienig
2004 roku. Tytut zostat wymyslony przez jedng z oséb na Forum HD. Tekst edy-
towany byt po prostu w Wordzie, wydrukowany na drukarce, a nastepnie kazda
strona skserowana po sto razy. Pézniej zszytam to zszywaczem, posktadatam
i przywioztam na grudniowe spotkanie Stowarzyszenia. Tam gazetka zostata
rozdana wszystkim chetnym. Reszte zabrata dr Zdzienicka dla pacjentow przy-
chodzacych do poradni genetycznej IPiN.

Drugi numer gazetki zostat juz stworzony w odpowiednim programie do skta-
dania gazet. Byt on o wiele bardziej rozbudowany niz numer pierwszy. Nadal
jednak nie mieliSmy zbyt wielu funduszy na jego wydanie, wiec ludzie odwie-
dzajacy strone Forum HD zorganizowali spontaniczng zbiorke pieniedzy na
zakup drukarki laserowej, abysmy mogli sami wydrukowa¢ gazetke. Pozostatg
brakujgca sume dotozyto Stowarzyszenie. | tak oto powstat drugi numer w na-
ktadzie 150 egzemplarzy, ktéry zostat rozdany na spotkaniu w Krakowie — t.a-
giewnikach w maju 2005 roku.

Od trzeciego numeru gazetke drukujemy juz w drukarni: 3 i 4 numer w nakta-
dzie 1000 egzemplarzy, a numer 5 i obecny w ilosci 1500 egzemplarzy. Koszty
wydruku ponosi Stowarzyszenie.

,2Ujarzmi¢ Plasy” rozsytamy do wszystkich cztonkéw naszego Stowarzyszenia,
rozdajemy wsrod lekarzy, roznosimy do roznych szpitali, gabinetow lekarskich,
by jak najwigcej osob dowiedziato sie o naszym Stowarzyszeniu. W gazetce
staramy sie porusza¢ rézne zagadnienia zwigzane z chorobg Huntingtona,
zamieszczamy relacje z roznych spotkan, historie oséb zwigzanych z chorobg
Huntingtona, porady itp.

Mam nadzieje, ze to co robimy cho¢ w matej czesci jest jakos Panstwu przydat-
ne, ze spetniamy choc¢ troche Panstwa oczekiwania, a w kazdym razie staramy
sie bardzo, by tak wtasnie byto.

Jesli jednak majg Panstwo inne oczekiwania, jesli chcielibyscie, aby w tej ga-
zetce znalazto sie jeszcze co$ innego, to bardzo prosze o kontakt ze mna.
Wszelkie opinie bedg bardzo mile widziane i postaramy sie dostosowac do Wa-
szych oczekiwan.

Dorota Tunska
dorotatunska@wp.pl
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1. Relacja ze zjazdu Stowarzyszenia
2-3 czerwca 2007

Jest juz po VII Zjezdzie Stowarzysze-
nia. Od razu napisze, ze na gorgco
wrazenia sg bardzo, ale to bardzo po-
zytywne.

VII Ogolnopolskie Spotkanie Stowarzy-
¥ szenia na Rzecz Osob z Chorobg Hun-
tingtona w Polsce, Warszawa 2-3 VI
2007 — to oficjalna nazwa tego Zjazdu.
Najpierw byto krétkie powitanie uczest-
nikow ze strony Prezesa Stowarzy-
szenia, Jerzego Rajpolta. Po nim gtos
zabrat dr hab. Jarostaw Stawek, ktéry
w bardzo przystepny i ciekawy sposéb
przedstawit nam nowe mozliwosci te-
rapeutyczne w chorobie Huntingtona. Po jego wykfadzie wywigzata sie krot-
ka, ale bardzo konstruktywna dyskusja, podczas ktorej uscislone zostato pare
spraw zwigzanych z terapiami chorych. Po jej zakohAczeniu miat miejsce wykfad
dr Doroty Hoffman-Zacharskiej, ktéra w ogole z powodzeniem prowadzita ca-
to$¢ Spotkania. Opowiedziata o podtozu biologicznym choroby Huntingtona (od
genu do biatka), co jeszcze bardziej uszczegotowit mgr Daniel Bgk, pomagajac
uczestnikom spotkania zrozumie¢ chorobe. Po dyskusji miata miejsce przerwa,
po ktérej gtos zabrat prof. Wiodzimierz Krzyzosiak, méwigc bardzo interesu-
jaco o interferencji RNA w komoérkach z ekspansja sekwencji powtérzeniowej
w genie choroby Huntingtona. Po dtugiej dyskusiji z profesorem mikrofon prze-
jat dr Daniel Zielonka, ktéry przedstawit nam cele i strukture EHDN w Polsce.
Po dyskusji po tym wyktadzie wyszlismy z Domu Rekolekcyjno-Formacyjne-
go, w ktérym odbywata sie czes¢ oficjalna Zjazdu, i autokarem udalismy sie do
Kampinoskiego Parku Narodowego w okolice Sierakowa, gdzie przesiedliSmy
sie na trzy dwukonne bryczki i pojecha-
lismy na kilkudziesieciominutowg wy-
cieczke po lesie. Wrazenia z przejazdu
przez Park Narodowy — wspaniate. Po
powrocie na miejsce wzielismy udziat
w pikniku przy restauracjo-jadtodajni.
Byto jedzenie, napoje, wzajemne po-
znawanie sie, zawieranie znajomosci
i zywe rozmowy. Nie wiadomo kiedy mi- .
neto pare godzin i zrobita sie juz 19:30. |
Trzeba sie byto z wielkim Zzalem zbiera¢
do powrotu.

Widok na sale

W trakcie wyktadu
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Dzien drugi. Kiedy dotartem na miej-
sce, byta godzina 8:15 i trafitem akurat
w $rodek $niadania. Zanim wszyscy
jednak zjedli i zeszli na dét do sali kon-
ferencyjnej, aby mozna bylo zaczaé
dalszy ciag wyktadow, zrobita sie go-
dzina 9:30. Najpierw mgr Emilia Sitek
przedstawita nam w sposéb bardzo
przystepny i interesujacy funkcjonowa-
nie poznawcze iemocjonalne w HD,
porownujgc HD z chorobg Alzheimera
Mgr Emilia Sitek i wykazujgc réznice migdzy nimi w réz-
i dr Daniel Zielonka nych dziedzinach poznawania. Nastep-
nie gtos zabrata pani mgr Brygida Zioto
—logopeda, opowiadajgc nam o problemach logopedycznych w chorobie Hun-
tingtona, przedstawiajgc nam ¢wiczenia warg, jezyka i podniebienia w celu po-
prawy mozliwosci porozumiewania sie ze zdrowymi. Potem panie mgr Wioletta
Krysa i mgr Anna Tomankiewicz zdaty nam relacje ze zjazdu w Blankenberg,
gdzie miato miejsce spotkanie EHDN oraz EHA. Mowity o najciekawszych
aspektach dziatalnosci i celach, o leczeniu objawowym i kierunkach rozwoju
nowych terapii w HD, opowiedziaty tez o kryteriach wykluczajgcych uczestni-
ctwo w projekcie badawczym, mowity o leczeniu wspomagajacym niefarma-
kologicznym, o fizjoterapii i terapii zajeciowej. DowiedzieliSmy sie tez od nich
troche szczegdtéw o Grupie Roboczej JHD — europejskich badaniach nad
okresleniem potrzeb rodzin, gdzie wystepuje dziecieca/mtodziencza postaé
HD. Potem gtos zabrato pare oséb, mowiac o sobie i swoich kontaktach z HD,
miedzy innymi Elzo, Witek i Doti. Kolejnym punktem programu byta projekcja
programu z TV Krakow, w ktérym wypowiadat sie miedzy innymi Jurek Rajpolt.
ZrobiliSmy sobie przerwe, po czym zaczeto sie Walne Zebranie, ktére trwato
i trwato, i trwato... Relacje z niego
zda moze kto$ z Zarzadu — ja nie
czuje sie na sitach napisa¢ o tym
bez emociji, a chciatbym, aby re-
lacja moja byta do konca rzetel-
na. W kazdym razie na poczatku
wszystko poszto sprawnie i szyb-
ko, problemy zaczety sie pdzniej,
wszystko sie przedtuzyto tak, ze
na obiad zamiast o 15:00 poszli-
Smy o godzinie 15:45, a i tak wroé-
cilismy jeszcze do sali konferen-
cyjnej i debatowalis$my jeszcze do
16:30. Wspaniata biesiada w Kampinéwce

s CIRE,
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WRAZENIA

Poznatem bardzo wiele oséb z internetowego Forum HD — nie wszystkich na-
wet kojarze. Dowiedziatem sie, ze byli dopiero rozmawiajgc z nimi. Poznatem
oczywiscie wszystkich z Zarzadu — Jurka, Witka, Jole, doti, Elzo. Poznatem
Emi, Ule, Elzbiete Il, Basie, Mirka-emirka, Lucjana i wiele, wiele bardzo cie-
ptych, mitych i serdecznych oséb. Spotkatem sig tez z Magda B. — poznalismy
sie juz wczesniej w Krakowie.

Byto mi naprawde bardzo ale to bardzo mito przebywa¢ z wszystkimi, rozma-
wia¢, smia¢ sie do rozpuku na pikniku i by¢ z nimi réwniez powaznym, gdy
mowili o sobie. Te wrazenia sg niezapomniane, bezcenne i wyjgtkowe same
w sobie. Szalenie sie ciesze, ze wzigtem udziat w tym Zjezdzie i spotkatem
tych ludzi — sg naprawde wspaniali, napisze tutaj do Was i do Nich: JESTE-
SCIE WSPANIALI! DZIEKUJE WAM.

Wiecej zdjec¢ ze zjazdu na koncu gazetki
Tomasz Mazurek —
Rybak Norweski

2. Zmiany w Zarzadzie

Dzieki zmianom w Statucie, jakich dokonalismy na Walnym Zebraniu w War-
szawie, ktore dotyczyty mozliwosci zwiekszenia liczby cztonkéw Zarzadu do
siedmiu os6b, od lipca tego roku Zarzad Stowarzyszenia na Rzecz Osob
z Chorobg Huntingtona w Polsce poszerzyt sie o jedng osobe.

Nowym cztonkiem Zarzadu zostat pan Jerzy Sulimir, ktéry przejat od Pani Jo-
lanty Krzyszton-Russjan funkcje skarbnika. Pani Jola natomiast zostata tzw.
cztonkiem zwyktym i z racji swojego zawodu podjeta sie bardzo waznej dla nas
sprawy, jaka jest kontakt ze swiatem medycznym.

Obecny skfad Zarzadu wyglada zatem nastepujgco:

Maciej Jerzy Rajpolt — Prezes (prezes@hd.org.pl)
Witold Golen — Wiceprezes (v-prezes@hd.org.pl)
Jerzy Sulimir — Skarbnik (skarbnik@hd.org.pl)

Dorota Tunska — Sekretarz (sekretarz@hd.org.pl)
Elzbieta Woch — Cztonek Zarzadu (zarzad@hd.org.pl)

Jolanta Krzyszton-Russjan — Cztonek Zarzadu (medyk@hd.org.pl)

Ty O
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3. Relacja ze spotkania Europejskiej Sieci
do ,Badar') nad Choroba Huntingtona oraz
lll Swiatowego Kongresu Choroby Huntingtona

Miejsce i czas

Tegoroczne spotkanie naukowcdw i przedstawicieli stowarzyszen HD odbyto

sie w Dreznie w dniach 7-11 wrzes$nia. Sktadato sie ono tak naprawde z dwoch

wydarzen:

= 7-8 wrzesnia: spotkanie europejskiej sieci EHDN (Euro HD Network) — po-
nad 300 uczestnikow,

= 9-11 wrzesénia: Swiatowy Kongres Choroby Huntingtona — ponad 500
uczestnikow.

Polacy w Dreznie

Z ramienia polskiego Stowarzyszenia na Rzecz Osob z Chorobg Huntingtona
w spotkaniu wzigty udziat trzy osoby: Dorota Hoffman-Zacharska (genetyk),
Agnieszka Ksiezopolska (psychiatra) oraz Anna Rybarczyk (zona chorego na
HD). Ich udziat w obu wydarzeniach mozliwy byt dzieki pomocy finansowe;j
IHA.

Swiat naukowo-medyczny byt w tym roku reprezentowany przez nasz kraj wy-
jatkowo licznie, co najprawdopodobniej wynika z przystgpienia w ubiegtym roku
Polski do projektu EHDN. Na spotkaniu obecni byli przedstawiciele osrodkéw
badawczych w Polsce, nalezacych do EHDN, ktorych prace koordynowane sg
przez dr Daniela Zielonke. Nasi naukowcy/klinicysci nie wystepowali wpraw-
dzie z odczytami (czes¢ osrodkow miata doniesienia plakatowe), ale sama ich
obecnos¢ daje nadzieje, iz miedzynarodowe gremium okaze sie stymulujace
do dziatania na rzecz dobra chorych. Kongresy tego typu dajg tez mozliwosé
zapoznania sie z wynikami, czesto jeszcze nieopublikowanymi, najnowszych
badan i prob klinicznych.

Wszystkie osrodki biorgce udziat w projekcie Euro HD Network Polska przed-
stawity sie na Kongresie w formie plakatowej, {j.:

— Poznan — Uniwersytet Medyczny, Katedra Medycyny Spotecznej (osrodek

koordynacyjny),
— Gdansk — Szpital Specjalistyczny, Od- i
dziat Neurologiczny, | s Wb Mmessiah roc e
— Warszawa — Instytut Psychiatrii i Neu- &uu MEDYCYMY SPOLECENL: | [
L ZAKEAD MiGiEwy i

rologii oraz Uniwersytet Medyczny,
Katedra i Klinika Neurologii,

Katecra i Kirika Newologi, | T IITOTTRR
- alowice -— SKI niwersylte e- i
dyczny, Katodra | Kiinika N)(/aurologii  DISEASE NETWORK POLAND |}

Wieku Podesziego, - | —
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— Krakow — Krakowska Akademia Neurologii.

(Szczegotowe informacje na temat Euro HD Polska, zatozenia i cele dziatania
oraz adresy powyzszych osrodkow, mozna znalez¢ na stronie internetowej na-
szego Stowarzyszenia www.huntington.pl, dziat SPOTKANIA, link Cele i struk-
tura EHDN w Polsce — prezentacja przygotowana przez dr D. Zielonke)

6-7 IX: Spotkanie EHDN

4" Annual Plenary Meeting Spotkanie EHDN rozpoczglo sig i zakon-
czyto sesjami wyktadowymi poruszajgcy-

mi wybrane aspekty HD, takie jak: mto-

European HD Network (EHDN) dziencza posta¢ HD, zaburzenia nastroju

Sept. 7 - 8, 2007 (David Craufurd stwierdzit, ze mimo iz
apatia jest powszechniejsza w HD, cze-

in conjunction with the 2007 sto jest mylnie diagnozowana jako depre-
World Congress on Huntington’s Disease L . . .
sja i nie jest leczona odpowiednio, gdyz

Dresden (Germany) leki antydepresyjne na ogodt nie sg sku-

teczne w apatii), utrata wagi u chorych,
stosowanie preparatéw paramedycznych przez chorych, standardy opieki nad
chorymi czy wreszcie problemy dotyczgace metod diagnostycznych i nowych
mozliwosci terapeutycznych. Tematy te byly p6zniej szczegdtowo omawiane na
poszczegodlnych sesjach Kongresu oraz w ramach spotkan grup roboczych.
Generalnie, spotkanie bardzo mocno skupiato si¢ na pracy migdzynarodowych
grup roboczych EHDN. Zostaty one w wiekszosci powotane do zycia w Hiszpa-
nii podczas spotkania w roku 2004. Od tego czasu wiekszo$¢ grup odbyta kil-
ka spotkan, komunikowano sie mailowo oraz za posrednictwem strony EHDN.
Réwniez pierwszego dnia konferencji kazda grupa miata kolejne swoje spotka-
nie i nastepnie przedstawita pokrotce efekty pracy na forum ogdélnym. Drugiego
dnia natomiast odbyly sie szczegotowe prezentacje wybranych zagadnien wy-
nikajacych z osiggnie¢ poszczegolnych grup.
W chwili obecnej dziata 13 grup roboczych, ktérych badania dotyczg bardzo
réznych aspektow zwigzanych z HD, takich jak: jakos¢ zycia, standardy opieki,
zaburzenia zachowania, zaburzenia poznawcze, zaburzenia ruchowe, leczenie
objawowe (proby lekowe) i neuroprotekcyjne, leczenie chirurgiczne, biomarke-
ry choroby, modyfikatory genetyczne i inne. Jako ze spotkania poszczegdlnych
grup odbywaty sie rownolegle, mozemy poda¢ — i to w wielkim skrocie — naj-
wazniejsze dokonania oraz plany niektorych z nich.

— Grupa robocza ,,Jakos¢ zycia”

Przewodniczacg grupy jest Christiane Lohkamp. Celem prac tej grupy jest
opracowanie ankiet, ktére stanowi¢ beda ,narzedzia badawcze” pozwalajace
pozna¢ zmiany w jakosci zycia chorych na HD oraz ich opiekundéw na roznych
etapach rozwoju choroby. Obecnie stosowane ankiety nie uwzgledniajg spe-
cyfiki HD. Nowe narzedzia potrzebne sa, by méc spojrze¢ na swiat oczami

o RS
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chorego (opiekuna), a nastepnie w oparciu o analize statystyczng w porow-
nywalny sposob zmierzy¢ zmiany jakosci zycia postrzegane przez chorego.
Pozwoli to rowniez na poréwnanie stanu chorego np. podczas przyjmowania
lekéw w prébach klinicznych z czasem sprzed przyjmowania leku. Takie dane
stanowig podstawe do wyciggania wnioskéw o tym, czy dany lek badz terapia
poprawiajg rzeczywiscie jakos¢ zycia opiekuna i chorego.

Ankieta dla opiekunéw zostata juz stworzona. Wkrétce wejdzie w etap walida-
cji. Natomiast ankieta dla chorych dopiero powstaje. Sposob, w jaki jest budo-
wana, jest bardzo czasochtonny i profesjonalny. Prace nad zbieraniem danych
prowadzone sg w Wielkiej Brytanii. Specjalny pracownik odwiedza rodziny HD
i przeprowadza z nimi dtugi wywiad (docelowo zaplanowano 40 rozméw), ktéry
jest nagrywany i nastepnie przepisywany. Poszczegdlne akapity sg przypisy-
wane do poruszanych probleméw i na podstawie analizy komputerowej uzy-
skuje sie dtugq liste zagadnien. Lista zostanie w przysztosci zredukowana do
najistotniejszych, odzwierciedlajgcych podstawowe problemy zmiany jakosci
zycia chorych i statystycznie zwalidowana. Walidacja ma zosta¢ przeprowa-
dzona w réznych panstwach Europy w celu wyeliminowania elementow wyni-
kajacych z réznic spotecznych i kulturowych poszczegdlnych krajow.

— Grupa robocza ,,Mtodziencza posta¢ HD”

Grupa ta zostata wyodrebniona ze wzgledu na bardzo specyficzny charakter
miodzienczej/dzieciecej postaci choroby. Na jej czele stoi Oliver Quarrel, gene-
tyk z Wielkiej Brytanii, autor przettumaczonej na jezyk polski ksiazki ,Choroba
Huntingtona — Fakty”.

Grupa ta realizuje kilka celdw. Jednym z nich jest opracowanie we wspotpra-
cy z innymi grupami roboczymi ,narzedzi badawczych”. W tym wypadku cho-
dzi o adaptacje skal oceny pacjenta z HD do tej formy choroby, gdyz stanowi
ona ekstremum w spektrum objawéw HD i charakteryzuje sie wystepowaniem
objawoéw nietypowych dla postaci klasycznej. Grupa ta zapoznata sie réwniez
z pracami grupy ,Jakos$¢ zycia” co moze zaowocowac wigczeniem miodych
pacjentow w program wywiadow. Uzyskane informacje mogag by¢ bardzo istot-
ne, bo jak do tej pory nikt nie gromadzit systematycznie spostrzezen pacjentéw
z tej grupy.

Na przetomie 2007 i 2008 roku ukaze sie
tez opracowana przez te grupe ksigzka
w jezyku angielskim o mtodzienczej po-
staci HD. Zawiera¢ bedzie opowiesci ro-
dzin, fakty kliniczne oraz wskazowki dla
opiekunéw. Grupa prowadzi réwniez ba-
danie jakosciowe w réznych panstwach
Europy, w ramach ktérego dane zbierane
sg w formie zapiséw dtugich wywiadow
z rodzinami, w ktérych wystepuje mio-
Osrodek konferencyjny dziencze HD. Polscy lekarze i naukowcy
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z Instytutu Psychiatrii i Neurologii w Warszawie aktywnie uczestniczg w pra-
cach tej grupy.

— Grupa robocza ,,Modyfikatory genetyczne”

Cztonkowie tej grupy spotkali sie w Dreznie juz dzien wczesniej na szczego-
towym oméwieniu wynikéw prowadzonych badan. Celem prac tej grupy jest
odkrycie i charakterystyka czynnikéw genetycznych wptywajacych, obok pod-
stawowego defektu genu IT15 odpowiedzialnego za wystgpienie HD, na zmien-
nos¢ wieku zachorowania i obrazu klinicznego choroby u 0séb (niekiedy z tej
samej rodziny) o takiej samej lub podobnej liczbie powtérzenn CAG w genie.
Podstawowe prace prowadzone sg w $cistej wspotpracy osrodkow europej-
skich i amerykanskich, w oparciu o latami gromadzony materiat (w tym przy-
padku zaréwno dane kliniczne jak i DNA pacjentéw).

Prowadzone badania genetyczne wytonity regiony na chromosomach, gdzie
mogq znajdowac sie geny ,modyfikujace” (wptywajace na) przebieg choroby.
Teraz podobnie jak w roku 1983, gdy wiadomo byto, ze HD wigze sie z chromo-
somem 4, trzeba znalez¢ w wyselekcjonowanych rejonach geny i potwierdzi¢
ich wptyw na zmiennos$¢ choroby. W dalszych planach (o ile wczes$niejsze ba-
dania powioda sie) jest préba wykorzystania tych modyfikatoréw jako ,celéw
terapeutycznych”.

Inne prezentowane podejscie do problemu to wybor tzw. genéw kandydatow
czyli gendw kodujacych biatka biorgce udziat w procesach komorkowych tych
samych co huntingtina i z nig oddziatywujace. W tej chwili wskazuje sie na kil-
kanascie takich proceséw komdrkowych, co przektada sie na okoto 450 gendw.
| tu powstaje pytanie, ktore z nich badac i w jakiej kolejnosci?

Co wazne i co podkreslane byto wielokrotnie, istnieje koniecznosc¢ rozréznienia
czynnikéw modyfikujgcych proces rozwoju choroby (okres bezobjawowy) i pro-
ces progresji choroby (od momentu ujawnienia sie objawow) oraz okreslenie
czynnikéw modyfikujacych przejscie z etapu rozwoju choroby do jej progres;ji.
Z punktu widzenia zahamowania rozwoju choroby/interwencji terapeutycznej
najistotniejsze wydaje sie poznanie czynnikéw dziatajacych w fazie przedob-
jawowej i w ,momencie przejscia’. Tutaj jednak wyfania sie nowy problem:
w chwili obecnej za poczatek choroby uznaje sie wystgpienie objawdéw rucho-
wych, ajak wykazujg badania statystyczne dokfadnosc¢ ustalenia poczatku
choroby to +/— 5 lat (co okres$lono to jako tzw. ,szum kliniczny”). Opracowane
badania genetyczne wymagajg precyzyjnego okreslenia wieku zachorowania
i dobrej charakterystyki objawow, gdyz wptyw réznych genéw-modyfikatorow
moze przektada¢ sie na rézny obraz kliniczny. Tak jak dla innych badan ko-
nieczne jest tu wiec wspotdziatanie z grupami roboczymi ,Zaburzenia zacho-
wania”, ,Zaburzenia poznawcze” i ,Zaburzenia ruchowe”, opracowujacych na-
rzedzia do oceny obecnosci i nasilenia poszczegodlnych objawow.
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— Grupa robocza ,,Leczenie objawowe”

Grupa ta jest prowadzona przez dwéch badaczy z Niemiec, ktérzy na spotka-
niu przedstawili wstepne wyniki badania oceniajgcego, po jakie leki najczes-
ciej siegajg lekarze do leczenia objawow psychiatrycznych i neurologicznych
w chorobie Huntingtona. Kolejnym krokiem ma by¢ ocena skutecznosci lekoéw
stosowanych do leczenia roznych objawéw HD. Przedstawiono i przedyskuto-
wano wstepny projekt badania, ktore dotyczy tego zagadnienia. Do jego prze-
prowadzenia niezbedne jest przygotowanie i przettumaczenie skal mierzacych
obecnosc¢ i nasilenie poszczegolnych objawdw, co jest przedmiotem pracy grup
,Zaburzenia zachowania” oraz ,Zaburzenia ruchowe”.

— Grupa robocza ,,Zaburzenia zachowania”

Grupa zajmuje sie przygotowaniem skal oceniajacych wystepowanie i nasile-
nie réznych objawdw zwigzanych z zaburzeniami zachowania takich jak np.
drazliwos¢, apatia, depresja, bezsennos¢. Podczas spotkania dyskutowano
o problemach zwigzanych z ttumaczeniem skal na rézne jezyki oraz szkole-
niem badaczy w stosowaniu tych narzedzi. W Polsce znaczna czesc¢ skal jest
juz dostepna w jezyku polskim.

Na koniec dwudniowego spotkania EHDN prof. Bernhard Landwehrmeyer pod-
sumowat dziatanie sieci w ciagu ostatniego roku. Wtasnie w tym czasie Polska
wraz z Czechami dotaczyta do mapy panstw uczestniczacych aktywnie w pra-
cach EHDN, co zostato zauwazone podczas prezentacji. W chwili obecnej do
sieci nalezy 16 krajow z ponad 120 grupami badawczymi z réznych osrodkow.
Dla kazdego kraju wyznaczony jest przedstawiciel z danego obszaru jezyko-
wego/kraju (u nas jest to dr Daniel Zielonka), ktérego zadaniem jest koordy-
nowanie prac poszczegolnych osrodkow, organizowanie corocznych spotkan
regionalnych oraz szkolenie lekarzy, ktdrzy wprowadzajg informacje o chorych
do systemu Registry. Registry (rejestr) to ogélnoeuropejska baza danych kli-
nicznych i genetycznych o bardzo ograniczonym dostepie i mozliwosci iden-
tyfikacji pacjenta tylko przez lekarza, ktory jego dane
wprowadzit. Profesor Landwehrmeyer poinformowat,
ze do wrzesnia 2007 do Registry zostaty wprowadzo-
ne dane dla 33 polskich pacjentow.

Sprawy organizacyjne IHA

Po potudniu drugiego dnia, réwnolegle z zebraniem
kierownictwa EHDN miato miejsce oficjalne zebranie
delegatéw IHA (ang. International Huntington Asso-
ciation = Miedzynarodowe Stowarzyszenie Choroby
Huntingtona) podsumowujace ostatnie dwa lata dzia-
talnosci. Prezydent IHA — Christiane Lohkamp przed-
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stawita oficjalne sprawozdanie ze zrealizowanych zadan, a Marie Odile (Skarb-
nik) sprawozdanie finansowe.

Nastepnie formalni delegaci (2 osoby z kazdego stowarzyszenia —z Polski Ania
Rybarczyk i Agnieszka Ksiezopolska) omowili poprawki do statutu IHA i wybrali
nowy Zarzad IHA. ZnalezZli sie w nim: Asun Martinez (Prezydent, Hiszpania),
Bea de Schepper (Wiceprezydent, Belgia), Marie Odile (Skarbnik, Francja),
Ann Jones (Sekretarz, Australia), Christiane Lohkamp (Oficer ds. Rozwoju,
Niemcy) oraz Cztonkowie Zwyczajni: John Stainsby (Kanada), Gerrit Dommer-
holt (Holandia), Kaoru Muto (Japonia), Asif Khan (Pakistan) i Ursula Kleibrink
(Portugalia). Jak widac¢ jest to organizacja naprawde miedzynarodowa.

Christiane Lohkamp zapowiedziata réw-

niez, gdzie planowane sg kolejne spot-

kania miedzynarodowe:

— wrzesien 2008 — Lizbona, Portuga-
lia: Konferencja EHDN i EHA

— wrzesien 2009 — Vancouver, Kana-
da: Swiatowy Kongres HD i IHA

— 2009 — Rzym, Wiochy: EHDN i EHA

— 2011 — Melbourne, Australia: Swia-
towy Kongres HD i IHA

Jak zawsze, czasu byto zbyt mato na

poruszenie wszystkich tematow, ale  nowy zarzad IHA - od lewsj: J.Stainsby,

cze$¢ z nich udato si¢ omowi¢ ostat-  A.Jones, K. Muto, M.Odile Ch.Lohkamp,

niego dnia Kongresu na sesji IHA ,Dys- B.de Schepper, A.Martinez, U.Kleibrink

kusja nad przysztymi dziataniami IHA: iA.Khan

oczekiwania i idee.”

9-11 IX: Swiatowy Kongres HD
World Congress on HD ) 0 l] ./ DRESDEN
Huntington’s Disease 1 GERMANY

Kongres podobnie jak dwa poprzednie w Manchesterze
i Toronto zorganizowany zostat jako wspoélne przedsie-
wziecie Grupy Badawczej Choroby Huntingtona przy
Swiatowej Federaciji Neurologii (WFN) oraz Miedzyna-
rodowego Stowarzyszenia HD (IHA) w taki sposéb, aby
jego program byt interesujacy zaréwno dla przedstawi-
cieli Swiata nauki jak i delegatéw stowarzyszen. Gtow-
Bernhard Landwehrmeyer Nymi osobami organizujacymi Kongres byli, tak samo
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zresztg jak w przypadku konferencji EHDN, prof. Bernhard Landwehrmeyer

z niemieckiego Uniwersytetu w Ulm (Prezes EHDN) oraz Christiane Lohkamp,

Prezydent IHA.

W pierwszym dniu Kongresu, po oficjalnym otwarciu i przemowach powitalnych

wystuchalismy wszyscy wspolnie kilku wyktadow:

— Wspomnienie Alice Wexler ojej ojcu
zmartym w marcu 2007 r., Miltonie Wex-
lerze, ktéry byt psychologiem iod chwili
diagnozy swojej zony (miata HD) poswie-
cit swojg kariere zagadnieniom zwigza-
nym z HD oraz mobilizacji $rodowiska
naukowego do zajecia sie HD.

— Historia powstania IHA przedstawiona
przez jedng z zatozycielek — Helge Wilu-
cki (wdowa po chorym na HD z Niemiec).
Helga podkreslata, jak na poczatku $wiat ~ Sfostry Nancy i Alice Wexler z ojcem
rodzin dotknietych HD byt odizolowany Miltonem Wexler
od rzetelnych informacji naukowych i jaka
droge przeszio stowarzyszenie IHA do obecnego stanu, gdy wspotorganizu-
je kongresy naukowe i postrzegane jest przez naukowcow i klinicystow jako
partner.

— Historia choroby Huntingtona w East Hampton, skad pochodzit odkrywca
choroby — dr George Huntington. Alice Wexler zaprezentowata rezultaty
studium dostepnej dokumentacji z czaséw doktora George’a Huntingtona,
ukazujac obraz choroby, spotecznosci miasteczka East Hampton oraz zain-
teresowanie chorobg éwczesnych medykow. Generalnie rodziny dotkniete
HD stanowity integralng czes¢ spotecznosci i przewaznie wiodty udane zy-

cie mimo problemu HD. Co ciekawe, dr Huntington

nie byt pierwszg osobg, ktéra opisata klinicznie
chorobe Huntingtona wskazujgc po raz pierwszy
na jej rodzinny charakter.

— Projekt badan nad HD w Wenezueli. Nancy We-

xler opowiedziata o historii poznania genu choroby

i badan nad populacjag chorych i ich rodzin zamiesz-

kujacych nad jeziorem Maracaibo w Wenezueli,

gdzie procent wystepowania HD jest bardzo wysoki.

Kilkanascie lat temu naukowcy odkryli to skupienie

HD i opracowali drzewo genealogiczne rodziny do-

tknietej chorobg, ktdre obecnie sktada sie z ponad

14 tys. osob w dziesieciu pokoleniach. To wiasnie

badania naukowe nad tg rodzing doprowadzity do

wykrycia genu HD w roku 1993. Lekarze i naukow-
cy odwiedzajg mieszkancow znad jeziora Maraca-

Nancy Wexler z chorym ibo co roku, kontynuujac prace nad HD, ale takze
Wenezuelczykiem

oons QARG

Ujarzmic Plgsy nr 6/2007

niosgc im pomoc medyczng i materialng. Najbardziej namacalnym efektem
tych dziatan jest funkcjonujace hospicjum dla chorych z tych terenow.
— Kierunki badan naukowych nad HD. James Gusella, odkrywca genu HD,
wskazat na gtéwne obszary zainteresowania naukowcow dotyczace HD:
= biomarkery dysfunkcyjnosci neuronéw — czyli poszukiwanie oznak zbli-
zajacej sie choroby w fazie przedobjawowej, t.j. zanim lekarz jest w sta-
nie postawi¢ diagnoze,
= modyfikatory genetyczne — czyli poszukiwanie czynnikéw genetycznych
innych niz liczba powtdérzeh CAG, ktére majg wptyw na moment wystg-
pienia i przebieg choroby.
Jednoznaczna identyfikacja powyzszych czynnikéw mogtaby wskazaé kieru-
nek poszukiwania terapii.

Po potudniu pierwszego dnia miaty miejsce jeszcze wykfady pod hastem ,Zro-
zumie¢ biologie HD: Podstawowe mechanizmy”. A od drugiego dnia rownolegle
toczyly sie trzy sesje: sesja IHA, sesja dla lekarzy klinicznych i sesja nauko-
wa.

Sesja IHA

Sesja IHA rozpoczeta sie od 4-godzinnych warsztatow prowadzonych przez

Jima Pollarda, wieloletniego pracownika osrodkow opieki zajmujacych sie

chorymi na HD. Warsztaty nosity wiele méwigcg nazwe: ,W jaki sposob ludzie

z HD mysla, jak dostosowac sie do tych zmian oraz jak wspotdziata¢ bardziej

efektywnie z tymi, ktérych kochamy”. Jimmy wyjasniat przywigzanie chorych

na HD do rutyny i powtarzalnych schematéw dnia. Symulowali$my stan umystu

i emocji, jakich doswiadczajg chorzy, by lepiej zrozumie¢ ich powolnos¢, upor

i niecierpliwo$é. Cwiczenia przeplataty sie z anegdotami Jimmiego oraz wnio-

skami z jego obserwacji. Do gtéwnych naleza:

= Chorzy na HD potrzebujg czasu na przetworze-
nie tego, co do nich méwimy. Nie zarzucajmy
ich kolejnymi pytaniami, nie prébujmy ,zabija¢”
niezrecznej ciszy, gdyz w ten sposéb odbiera-
my im szanse na sformutowanie odpowiedzi.

= Chorzy na HD nie potrafig_czeka¢, bardzo
szybko sie niecierpliwig, jesli czego$ chca.
W takiej sytuacji nie ma sensu ich dyscyplino-
wag, dyskutowac z nimi, wychowywac ich. Je-
dyne, co zadziata, to spetnienie ich woli, jesli to
mozliwe.

= Chorzy na HD uwielbiajg powtarzalng schema-
tycznos¢ rozktadu dnia. Daje im to poczucie
bezpieczenstwa i stabilnosci ich swiata. Opie-
kunowie powinni dba¢ o zachowanie rutyny. Jim Pollard
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= Chorzy na HD noszg emocjonalng ,maske” na twarzy. Choroba sprawia, ze
wyraz ich twarzy jest obojetny i wydajg sie by¢ nieobecni duchem, ale tak
naprawde brak reakcji mimicznej na ich twarzy nie oznacza, ze nie przetwa-
rzajg bodzcéw zewnetrznych i nie przezywajg tego, co sie dzieje.

= Chorzy na HD réwniez potrzebujg ciepta i chwil bliskoéci z innymi. Na réz-
nych etapach choroby beda to rézne sytuacje: wyprawa do kina, ogladanie
albumu rodzinnego, gtaskanie po policzku...

Pozostate spotkania sktadaty sie z réznych prezentacji, sposrod ktérych warto

wspomnie¢ nastepujace:

— Karen Keenen i Catherine Martin (Szkocja) przedstawity wyniki badan doty-
czace postrzegania problemu choroby przez dzieci wychowujace sie w ro-
dzinach z HD (zréznicowane postawy, brak jednolitego wzorca). Nastep-
nie opowiedziaty o zrealizowanym z sukcesem projekcie stworzenia grupy
wsparcia dla piecdziesieciorga takich dzieci (strona internetowa, spotkania
oraz wspolne wyjazdy wakacyjne i weekendowe). Niestety, dofinansowanie
tego projektu skonczy sie za kilka miesiecy i trwa rozpaczliwe poszukiwanie
funduszy.

— Paola Zinzi (Wtochy) mowita na temat rehabilitacji chorych na HD. Obser-
wacje jednoznacznie wskazuja, iz rehabilitowani pacjenci sg sprawniejsi fi-
zycznie i majg lepsze wyniki na skalach motorycznych.

— Don Lament i John Stainsby opowiedzieli o Kanadyjskim Stowarzyszeniu
HD. Stowarzyszenie prowadzi bardzo intensywne dziatania, co roku udaje
im sie pozyska¢ znaczne $rodki finansowe na wspieranie badan naukowych
i swojg dziatalnos¢. Co ciekawe, w ich strukturze organizacyjnej znajduje
sie tzw. Dyrektor Wykonawczy, ktory jest petnoetatowym pracownikiem fi-
nansowanym przez Stowarzyszenie, realizujgcym cele stawiane przez Za-
rzad.

— Michael Orth (neurolog, Niemcy) opowiedziat o tym, jak doprowadzit do
powstania poradni HD w Hamburgu. Opracowano model, wedtug ktérego
docelowo dla pacjentéw dostepni maja by¢ przerdzni specjalisci i terapeuci.
Na razie dopiero czes¢ z tych ustug jest dostepna. Jako ciekawostke mozna
wspomniec¢, ze konsultacje jednego pacjenta trwajg minimum 1 godzine. Ta-
kie poradnie nie sg jednak powszechnym zjawiskiem w Niemczech i prace
dr Ortha sg pionierskie.

Obejrzelismy rowniez dwa wzruszajgce filmy dokumentalne z UK o miodych
ludziach powigzanych z HD. Pierwszy witasnie zaczyna chorowac i opowiada
0 swoim zyciu i rodzinie. Jest pogodzony z losem i ma mndéstwo pozytywnej
energii. Drugi jest nastolatkiem, ktory jest jedynym opiekunem swojej chorej
matki. Film opowiada o jego zyciu, koniecznosci szybszego dorosniecia i od-
powiedzialnosci.

Na kolejnej sesji IHA poruszana byta tematyka badan genetycznych w kontek-
Scie ,wyzwania” podjecia decyzji o ich wykonaniu lub nie. Na ses;ji tej podjeto
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dyskusje dotyczaca badan diagnostycznych, przedobjawowych jak rowniez
prenatalnych i preimplantacyjnych. W jej trakcie okazato sie, ze nie jestesmy
jeszcze w petni przygotowani do dyskusji na temat badan preimplantacyjnych.
Natomiast mozna byto przedstawi¢ pewne wnioski dotyczgce badan przedob-
jawowych. W swoich wystgpieniach Ann Jones (Australijskie Stowarzyszenie
HD) oraz Claudia Downing (Centrum Badan nad Rodzing przy Uniwersytecie
w Cambridge, Wielka Brytania) podkreslaty koniecznos¢ rzetelnego poradni-
ctwa i konsultacji, réwniez neurologicznych, dla oséb podejmujacych decyzje
o tym badaniu. Chodzi o to, aby w ktéryms momencie procesu jego wykony-
wania nie okazato sie, ze badanie nalezy traktowac jako diagnostyczne, bo jak
wynika z badan jest to bardzo dramatyczne przezycie dla osoby decydujacej
sie je wykonac¢. Zwrocono rowniez uwage na fakt, ze wsréd ankietowanych,
ktorzy wykonali badania przedobjawowe, czes$c¢ patrzac retrospektywnie mowi-
ta, iz byta to zta decyzja. Oczywiscie decyzje zawsze sg indywidualne, ale jak
podkreslano, ludziom trzeba da¢ mozliwo$¢ podejmowania odpowiedzialnych
decyzji w oparciu o mozliwie petng wiedze.

Zdajac sobie sprawe z powagi problemu badan przedobjawowych, juz w roku
1995, czyli od momentu wprowadzenia bezposredniej diagnostyki HD, opra-
cowano przy udziale IHA wytyczne dotyczace trybu ich przeprowadzania.
W Dreznie na sesji IHA podjeto dyskusje nad problemem ich aktualnosci. De-
cyzjq delegatow postanowiono podtrzymac oficjalne rekomendacje IHA dla sto-
sowania tych wytycznych, zaréwno pod wzgladem definicji wieku, od ktdrego
mozna wykonywac¢ badanie (18 lat) jak i procedury jego przeprowadzania.

Sesja kliniczna

Sesja kliniczna sktadata sie z nastepujacych spotkan:

— Zrozumienie cech klinicznych HD

Te sesje poswiecono prezentacji badan dotyczacych réznych objawow psycho-

patologicznych wystepujacych u oséb chorych, nosicieli genu i oséb, ktére nie

odziedziczyty genu. Z ciekawszych doniesieh wynika, ze :

= Zaburzenia psychiczne, takie jak gteboka depresja, zespot leku uogodlnione-
go, zaburzenie obsesyjno-kompulsyjne czy zaburzenia psychotyczne, wy-
stepujq czesciej u nosicieli genu niz w populacji ogolnej. Natomiast u 0sob,
ktore nie odziedziczyty genu, zaburzen psychicznych jest znacznie mniej
niz u nosicieli, ale wiecej niz w populacji ogélnej — czesciej przede wszyst-
kim wystepuje zespdt leku uogdinionego. (A.B.Young, Boston USA).

= Badano zdolnos¢ do rozpoznawania réznych emocji na podstawie wyrazu
twarzy. Okazato sie, ze chorzy we wczesnych stadiach HD miewaja trudno-
Sci z rozpoznawaniem emocji takich jak lek, obrzydzenie, strach, zaskocze-
nie czy ztos¢. Jedyng emocjg rozpoznawang poprawnie jest radosé/szczes-
cie (S.M.D. Henley i wsp.)

o RS



Ujarzmic Plgsy nr 6/2007

— Biomarkery

Trwajg poszukiwania biomarkerdéw, czyli wskaznikéw biologicznych, ktére mo-
gtyby postuzy¢ m.in. do prognozowania czasu wystgpienia choroby u nosicieli,
monitorowania przebiegu, czy pomiaru nasilenia choroby. Te poszukiwania do-
tyczg réznych cech klinicznych, ktére mogtyby by¢ ocenione w badaniu przez
lekarza oraz takich, do ktorych stwierdzenia potrzebne bytyby badania ptynow
ustrojowych np. krwi, badania neuroobrazowe np. rezonans magnetyczny czy
tez rézne testy psychometryczne. Wsréd badanych potencjalnych biomarkerow
znalazty sie m.in.: pomiar objetosci mézgu oraz réznych struktur mézgowych,
zaburzenia ruchu gatek ocznych czy dysfunkcja kory przedczotowe;.

— Praktyka kliniczna

Na tym spotkaniu skoncentrowano sie gtéwnie na przeprowadzaniu badan ge-

netycznych. A oto ciekawsze wnioski z przedstawionych prac:

= Gtownymi przyczynami decyzji o niepoddaniu sie badaniu genetycznemu
sq strach przed utratg ubezpieczenia oraz brak mozliwosci efektywnego
leczenia (K.Quaid i wsp.)

= Osoby nie bedace nosicielami genu jak i nosiciele wykazujg wiecej cech
zdrowia psychicznego i cieszg sie lepszg jakoscig zycia niz osoby z obja-
wami choroby Huntingtona, ale zaréwno nosiciele jak i nie-nosiciele nie réz-
nig sie istotnie pomiedzy soba. (Y. Bombard i wsp.)

Na tej sesji poruszono rowniez problemy kontroli jakosci wykonywanych ba-

dan genetycznych i interpretacji wynikow dotyczgcych obecnosci ,alleli posred-

nich”.

W sesji o praktyce klinicznej w odniesieniu do HD nie mogto oczywiscie za-

brakng¢ tematyki dotyczacej opieki nad chorym w réznych stadiach choroby,

ze szczegolnym zwrdceniem uwagi na ostatnie stadium. Po raz kolejny zwro6-

cono uwage na brak opracowanych wytycznych postepowania w przypadku tej

choroby.

— Najnowsze badania kliniczne

Zaprezentowano wyniki badan oceniajacych skutecznos¢ testowanych lekéw

podawanych w HD.

= Z przedstawionej przez naukowcéw z Portugalii metaanalizy dostepnych
badan klinicznych przeprowadzonych w latach 1966-2006 wynika, ze trud-
no wnioskowac jednoznacznie na temat skutecznosci lekow poddanych
badaniom z powodu albo niewielkiej liczebnosci badanych grup, albo ogra-
niczen zastosowanych metod badawczych.

=  Szwedzi badajg wptyw nowego leku ACR 16 o odmiennym mechanizmie
dziatania od lekow dotychczas stosowanych (modulator dopaminy) na
zmniejszenie ruchow mimowolnych, prawdopodobnie réwniez wptywajace-
go na objawy psychopatologiczne.

rons QUG —
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= Anglicy przedstawili wstepne wyniki proby podawania leku Nabilone (lek
narkotyczny zblizony do marihuany). Nie uzyskano jak dotad istotnych efek-
tow jego dziatania, ale préba kliniczna nie zostata jeszcze zakonczona.

= W Stanach Zjednoczonych prowadzone jest badanie kreatyny — suplemen-
tu diety, ktérego dziatanie neuroprotekcyjne w HD wykazano u myszy (spo-
walnia zanikanie kory mozgowej i powstawanie ztogéw w mozgu). Wiek-
szg skutecznos¢ wykazujg duze dawki kreatyny. Niestety, ograniczeniem
w podawaniu wysokich dawek (powyzej 30mg/dziennie) jest wystepowanie
objawdw niepozadanych (gtéwnie biegunek). W mniejszych dawkach lek
jest na ogot dobrze tolerowany kosztem mniejszej skuteczno$ci.

= Innym badanym suplementem diety jest preparat zawierajgcy kwasy ome-
ga 3. Stwierdzono, ze sg one bezpieczne w stosowaniu, ale o skutecznosci
zblizonej do placebo w leczeniu HD.

— Zaburzenia zblizone do HD

W tej czesci mowa byta o kilku schorzeniach, ktére swoimi cechami klinicznymi
mogaq przypominac chorobe Huntingtona i przez to prowadzi¢ lekarzy na diag-
nostyczne manowce. Do tych choréb nalezg m.in. neuroakantocytoza i HDL2.
W przypadku choroby Huntingtona rozstrzygajace watpliwosci diagnostyczne
jest badanie genetyczne.

— Nauki kliniczne - krétkie doniesienia

Na koniec sesji klinicznych zostat przedstawiony ,wachlarz rozmaitosci” czyli

prace poruszajgce rozne zagadnienia nie mieszczace sie w tematyce wczes-

niej poruszanej. Do wazniejszych prac nalezaty dwie:

= Austriaccy badacze (A.Painold i wsp.) zaprezentowali wyniki pracy, w ktorej
po raz pierwszy przebadano pacjentéow z HD nowag metodq diagnostyczng
taczaca mozliwosci tomografii komputerowej i badania neurofizjologiczne-
go.

= F. Mochel zFrancji przed-
stawita rezultaty poszukiwan
mechanizmu odpowiedzial-
nego za utrate masy ciata
w HD. Stwierdzono, ze przy-
czyna lezy prawdopodobnie
w zaburzeniu metabolizmu,
ktory wystepuje juz w okresie
przedobjawowym i przejawia
sie obnizonym poziomem
biatka BCAA. Ta substancja
jest dobrym kandydatem na
biomarker. Jej poziom kore-
luje m.in. z utratg masy ciata
i postepem choroby. Gfowna sala konferencyjna
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W dziedzinie badan klinicznych dokonano szeregu nowych odkry¢. Nalezy jed-
nak podchodzi¢ do nich ze sporym dystansem. Wiele badan wymaga powto-
rzenia na liczniejszych grupach pacjentow. Od odkrycia do mozliwosci zastoso-
wania w praktyce tych osiggnie¢ moze uptyng¢ jeszcze duzo czasu.

Sesja naukowa

Tematyka sesji naukowych byta wtasciwie rozwinieciem hasta ,Zrozumie¢ bio-
logie HD”. Omawiano prace prowadzone na modelach komodrkowych i zwierze-
cych, ktoérych celem jest zrozumienie funkcjonowania i interakcji huntingtiny na
terenie komorki w celu opracowania strategii badan terapeutycznych. Trwajg
tez intensywne prace nad zrozumieniem procesu tworzenia agregatow biatko-
wych huntingtiny czy z udziatem huntingtiny, chociazby w celu jednoznacznej
odpowiedzi na pytanie: Czy agregaty sa toksyczne czy maja znaczenie ochron-
ne. Wazne jest rowniez, co dzieje sie z huntingting po jej zsyntetyzowaniu, ja-
kim podlega modyfikacjom i zmianom, zanim stanie sie w petni funkcjonalnym
biatkiem. Poznanie tych mechanizméw pozwoli byé moze w przysziosci na
opracowanie metod blokujacych lub pobudzajgcych ich dziatanie.

Co wyraznie dawato sie zauwazy¢ w tym roku, to fakt, ze w bardzo wielu przy-
padkach starano sie wigza¢ badania podstawowe z mysleniem witasnie o po-
tencjalnej interwencji terapeutycznej. Zwrécono uwage (rowniez w przypadku
badan klinicznych) na problem stosowania zbyt duzej liczby modeli i technik
badawczych, co powoduje zalew nie pasujgcych do siebie a czasem sprzecz-
nych danych. Stad padto hasto wiekszej unifikacji metod i sposobu analizy da-
nych.

Tematem, ktéry pojawiat sie kilkukrotnie, byta mozliwos¢ zastosowania krotkich
czgsteczek RNA w ,wyciszeniu” chorobotwdrczej formy huntingtiny Tytut wy-
ktadu plenarnego na ten temat , Terapeutyczne RNA — lek na HD czy sen bez
przysztosci” dobrze oddaje obecny stan wiedzy — wiecej pytan niz odpowiedzi,
ale wszystko przed nami. Warto przypomnie¢, ze w nurt tych badan wpisujg
sie prace prowadzone przez prof. Wiodzimierza Krzyzosiaka z Instytutu Chemii
Bioorganicznej PAN w Poznaniu, za ktore wiasnie otrzymat Nagrode Funda-
cji Nauki Polskiej 2007 (polski Nobel). Jest laureatem w obszarze nauk przy-
rodniczych i medycznych za odkrycie mechanizmu selektywnego wyciszania
informacji genetycznej mogacej prowadzi¢ do choréb neurodegeneracyjnych.
O tych badaniach moglismy wystucha¢ wyktadu prof. Krzyzosiaka na corocz-
nym zjezdzie Polskiego Stowarzyszenia w czerwcu b.r.

W czasie wolnym

Czasu wolnego bylo niewiele. Posiedzenia rozpoczynaty sie zwykle o 8:30
i trwaty do 18:00 z krétkimi przerwami na kawe i lunch na miejscu. Organizato-
rzy zorganizowali ponadto uroczyste otwarcie i oraz zamkniecie obu wydarzen.
W zwigzku z tym wzietySmy udziat w wieczornym rejsie statkiem-restauracjg
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oraz w bankiecie w starym Browarze.
Mito byto pogada¢ ze starymi znajomy-
mi oraz nawigza¢ nowe znajomosci HD-
ckie w mniej oficjalnych miejscach niz
centrum konferencyjne.

Nieformalnym zakonczeniem kongre-
su dla czionkéw IHA bylo wieczorne
spotkanie zorganizowane w restauracji
w dzielnicy Drezna przypominajacej
swoim klimatem warszawskg Prage.

Mevhibe Hocauglu z WIk. Brytanii Przybyto kilkudziesieciu cztonkow IHA
i Ania Rybarczyk podczas kolacji na statku 5~ profesor Landwehrmeyer, postaé¢

numer jeden w EHDN wraz ze sztabem
organizacyjnym Kongresu — tylez urodziwym, co sprawnym w dziataniu.
Podziekowalismy Christiane Lohkamp za jej kierowanie IHA, w ktére wiozyta
ogromny wysitek przez ostatnie 5 lat. Mimo zmeczenia promieniata serdecz-
nym usmiechem. Byt czas na porozmawianie przy lampce wina z Jimmy'm
Pollardem, ktéry poprowadzit $wietny warsztat w czasie kongresu na temat
kontaktu z chorym, Asuncion Martinez, nowg Prezydent IHA, a takze na wy-
stuchanie fascynujacej opowiesci siostr Nancy i Alice Wexler. Po $mierci matki
dotknietej chorobg Huntingtona, Nancy wraz ze swym ojcem Miltonem zrobita
cos, co wydawato sie niemozliwe. Zorganizowali zespot badawczy i zdobyli
fundusze na kosztowne badania genetyczne, ktére w koncu doprowadzity do
poznania genu i mutacji prowadzacej do HD. Nancy co roku kilka miesiecy spe-
dzata w wioskach nad jeziorem Maracaibo potozonym w srodku dzungli w We-
nezueli, gdzie choroba Huntingtona jest bardzo rozpowszechniona, przewozita
do laboratoriow w Stanach Zjed- pus
noczonych materiat genetyczny,
az znaleziono igte w stogu siana
— zidentyfikowano gen odpowie-
dzialny za HD. Prace te opisata
w ksigzce Mapping fate (Mapu-
jac fatum. Pamietnik rodziny, ry-
zyka ibadan genetycznych) jej
siostra Alice Wexler. PatrzyliSmy
z ogromnym zalem na mimowol-
ne ruchy, ktére zaczety towarzy-
szy¢ Nancy. Niestety, odnalezio-
ny gen odwzajemnit sie i odnalazt
rowniez ja. Dorota Hoffman-Zacharska
i Agnieszka Ksigzpolska (obie z tytu)
z Alice i Nancy Wexler
oraz Claudig Downing
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Generalnie wrazenia z obu konferencji sg jak najbardziej pozytywne. Bardzo
wiele sie dzieje w swiecie nauki, w réznych kierunkach powigzanych z chorobg
Huntingtona. Dziesiatki os6b na catym Swiecie angazuje sie w poszukiwanie
leku oraz poprawianie jakosci zycia chorych. Miejmy nadzieje, ze na efekty nie
trzeba bedzie dtugo czekac.

Dorota Hoffman-Zacharska, Agnieszka Ksiezopolska, Anna Rybarczyk

4. Relacja z Il Polskiego Kongresu Genetyki

W dniach od 18 do 20 wrzesnia 2007 r. na SGGW w Warszawie odbyt sie I
Polski Kongres Genetyki, w ktorym wzieto udziat ponad 650 genetykéw z wielu
polskich izagranicznych os$rodkéw badawczych. Organizatorami kongresu
byly: Polskie Towarzystwo Genetyczne, Polskie Towarzystwo Genetyki Czto-
wieka, Katedra Genetyki oraz Katedra Hodowli i Biotechnologii Roslin Wydzia-
tu Ogrodnictwa i Architektury Krajobrazu SGGW. W tym roku po raz pierwszy
organizatorzy zaprosili przedstawicieli pacjentéw dziatajgcych w ramach orga-
nizacji, tj. stowarzyszen i fundagiji.

Na zjezdzie poruszano tematy zwigzane z genetyka cztowieka, organizmami
modyfikowanymi genetycznie, genetykg zwierzat i roslin hodowlanych oraz
mikroorganizmow. Jesli chodzi o tematy zwigzane z chorobg Huntingtona, to
przewijaty sie one zarowno w trakcie wyktadoéw, jak rowniez podczas prezenta-
cji wynikéw badan, zaréwno ustnych, jak i w sesji plakatowe;j.

W ramach sesji dotyczacej choréb neurodegeneracyjnych prof. Krzyzosiak
wygtosit wyktad na temat zjawiska interferencji RNA. Pan profesor razem ze
swoim Zespotem w Poznaniu (jak zreszta wiemy z wykfadu, ktéry wygtosit
w czerwcu podczas Ogolnopolskiego Spotkania Stowarzyszenia) prowadzi
badania dotyczace m.in. wyciszania (hamowania) ekspresji genéw zawiera-
jacych powtdrzenia trojek nukleotydowych, ktdre to geny sg przyczyna choréb
osrodkowego uktadu nerwowego tzw. TREDs. Nieprawidtowe warianty gendw,
wydtuzone w stosunku do prawidtowych (zmutowane), zawierajq rézng liczbe
trojek nukleotydowych, kodujac odpowiednie fragmenty biatek z wydtuzonym
pasmem poliaminokwasowym, np. poliglutaminowym (takie jak np. w chorobie
Huntingtona) i sg odpowiedzialne za objawy chorobowe. Badania nad wycisze-
niem ekspresji nieprawidtowych wariantéw gendéw prowadzone sg w celu zna-
lezienia leku likwidujgcego przyczyne wielu chordb m.in. z grupy TREDs. Ten
nowy kierunek badan w ostatnich latach, takze podejmowany jest przez inne
zagraniczne zespoty badawcze. W modelach doswiadczalnych na poziomie
komoérkowym uzyskano obnizenie poziomu ekspresji takich nieprawidtowych
genow poprzez zastosowanie specyficznych matych interferujgcych fragmen-
tow RNA (ang. small interfering = siRNA). Aktualnie trwajg prace nad znale-
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zieniem najbardziej efektywnych czasteczek siRNA, a takze nad znalezieniem
najbardziej efektywnych i bezpiecznych ,srodkéw transportu” tych czasteczek
do ludzkiej komoérki nerwowej w mézgu. Problem polega na tym, ze bardzo
trudno wprowadzi¢ taki specyficzny fragment siRNA, w sposob bezpieczny dla
organizmu cziowieka. Z warsztatow dotyczacych wtasnie siRNA dowiedziatam
sie, ze ostatnio najbardziej efektywna droga wprowadzania siRNA do komorki
sg tzw. wektory skonstruowane z lentiwirusow (pozbawionych odpowiednich
fragmentéw m.in. umozliwiajgcych namnazanie ich w komérce). Z samego za-
tozenia, wektory wirusowe nie mogg by¢ zaakceptowane przez komisje etycz-
ne do stosowania u ludzi ze wzgledu na brak bezpieczenstwa (mimo ze w tym
przypadku stosuje sie tylko odpowiednio zmodyfikowane wirusy ze wspomnia-
nej grupy, to nie one moga postuzy¢ jako wektor do przetransportowania wtasci-
wego leku do komorki nerwowej). Poszukiwania trwaja, obiecujgce doniesienia
dotyczg nanoczasteczek jako takich wektorow, ktére mogtyby transportowaé
czasteczki ,leku” np. specyficzny siRNA do komérki w bezpieczny sposoéb, ale
to dopiero przysztosc.

Niesamowitym, niezwykle obiecujacym przyktadem zastosowania z sukcesem
terapii z udziatem RNAI (z zastosowaniem technologii interferencji RNA) po-
dzielit sie na wyktadzie prof. Barciszewski z Instytutu Chemii Bioorganicznej
PAN, ktéry wraz ze swoim zespotem opracowat metode leczenia glejakow, tj.
ztosliwych nowotworowych guzéw mozgu, o bardzo szybkim przebiegu klinicz-
nym, ktore nalezg do najtrudniejszych w leczeniu wiasnie z uwagi na btyska-
wiczny rozrost. Ta obiecujgca metoda polega na podawaniu do przestrzeni po-
peracyjnej po wycieciu nowotworu dtugiego, dwuniciowego RNAI o sekwencji
komplemantarnej do genu kodujacego biatko tenascyne-C. Dzieki temu naste-
puje zahamowanie ekspres;ji tego genu poprzez degradacje mRNA kodujace-
go wspomniane biatko, ktére u os6b z glejakiem mdzgu wystepuje w duzych
ilosciach w surowicy krwi. Okazuje sie, ze u wielu osob leczonych tg metodg
nie nastgpit ponowny rozrost, ale wyleczenie. Z uwagi na obiecujgce wyniki
metoda ta jest dopracowywana, a badania sg kontynuowane.

Bardzo ciekawe prace prowadzi tez grupa naukowcow z Zaktadu Genetyki In-
stytutu Matki i Dziecka w Warszawie. Dr Milewski przedstawit tematyke tych
badan, ktére dotyczg procesu agregacji biatek bedacych produktami niepra-
widtowych genow, np. biatka huntingtyny. Poznanie tych proceséw mogto-
by przyczyni¢ sie do zablokowania tworzenia sie konglomeratéw z udziatem
nieprawidtowej huntingtyny poprzez wptyw na jej konformacje w komérce, by
w efekcie ograniczy¢ wptyw tych konglomeratéw na zaburzenia prawidtowych
funkcji komérek. Prace nad wptywem stworzonych réznych konstruktow biat-
kowych na proces agregacji biatka huntingtyny w komorce prowadzone sg
z udziatem pana dr Daniela Baka i dr Doroty Hoffman-Zacharskiej, ktorzy gos-
cili u nas z wyktadami na czerwcowym Spotkaniu Ogdlnopolskim Stowarzysze-
nia w Warszawie w tym roku.

Grupa naukowcéw z Zaktadu Genetyki Instytutu Psychiatrii i Neurologii pod
kierunkiem prof. Jacka Zaremby przedstawita wyniki badan pokazujgcych za-
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stosowanie metod biologii molekularnej w diagnostyce HD. Analiza molekular-
na odpowiedniego fragmentu genu (kodujacego huntingtyne) pozwala na ozna-
czenie liczby powtdérzen CAG, na podstawie ktorej okresla sie jakos¢ badanego
allelu (genu) — prawidtowy/nieprawidtowy, a nastepnie okresla sie liczbe po-
wtorzen trojki nukleotydow CAG. Zwrécitam uwage na wyniki badan diagno-
stycznych i przedobjawowych, ktére przeprowadzono u ponad 2 tys. polskich
pacjentow. U ok. 20 oséb (tj. ok. 1%) znaleziono allel z liczbg 36-39 powtérzeh
CAG, czyli z zakresu tzw. obnizonej penetracji genu, u znacznej czesci tych
0s6b nie wystapity objawy kliniczne.

Bardzo wazng czes¢ zjazdu stanowita sesja poswiecona europejskiemu pro-
gramowi EuroGentest (www.eurogentest.org), ktéry funkcjonuje w Europie jako
sie¢ skupiajaca laboratoria prowadzace diagnostyke genetyczng. Cele tego
programu to m.in. podnoszenie jakosci i harmonizacja badan genetycznych
prowadzonych w Europie, tworzenie bazy danych o laboratoriach, ciagta edu-
kacja personelu wykonujacego badania, wypracowywanie i wdrazanie ujedno-
liconych standardow w diagnostyce genetycznej, tworzenie zasad poradnictwa
genetycznego z uwzglednieniem aspektéw etyczno-moralnych i prawnych,
a takze ze zwrdceniem uwagi na otwartg na pacjentéw postawe personelu
medycznego. W trakcie tej sesji pani prof. Alina Midro z Zakfadu Genetyki AM
w Biatymstoku przedstawita Stowarzyszenia, ktore wziety udziat w Konferenciji,
w tym nasze Stowarzyszenie. Zgtosito sie kilkanascie Stowarzyszen, jednakze
jedynie nieliczne przedstawity plakaty, czy materiaty informacyjne. Prezentu-
jac nasze Stowarzyszenie, przedstawitam plakat z danymi o Stowarzyszeniu
i o chorobie Huntingtona, a dodatkowo razem z dr Dorotg Hoffman-Zacharskag
udostepnitysmy materiaty informacyjne, tj. ulotke Stowarzyszenia i broszury.
Zarowno plakat jak i materiaty cieszyty sie sporym zainteresowaniem. Byly tez
pytania dotyczace HD. Okazuje sie, ze do réznych poradni genetycznych na
terenie kraju trafiajg osoby z pytaniami, gdzie mozna wykona¢ badania w kie-
runku HD. Tak wiec materiaty informacyjne, ktére tg droga sie rozeszly, utatwig
osobom zainteresowanym dotarcie do wtasciwych poradni i do Stowarzysze-
nia.

Podsumowujac méj udziat w tej konferencji, chce przekaza¢ Wam, ze metody
biologii molekularnej przezywaja w ostatnich latach swoj rozkwit i obserwuje
sie niesamowite przyspieszenie pojawiania sie coraz to nowszych technik, kt6-
re z pewnoscig przyczynig sie do pokonania wielu choréb, w tym choroby Hun-
tingtona. Techniki te stajq sie coraz bardziej popularne takze w Polsce, a stoso-
wanie ich jest wrecz konieczne do bardziej precyzyjnego rozpoznawania wielu
chorob dziedzicznych (tzw. genetycznych), ale tez w diagnostyce wielu choréb
nowotworowych wystepujacych de novo, co ma przetozenie na dobor wtasci-
wej terapii. Przydatoby sie oczywiscie natychmiast wiecej badan na efektywny-
mi lekami neuroprotekcyjnymi.

Konczac, chce podziekowaé dr Dorocie Hoffman-Zacharskiej za przekazanie
mi informacji o Konferencji i umozliwienie zaprezentowania naszego Stowarzy-
szenia oraz za pomoc w znalezieniu sie na liscie uczestnikdw organizatorom,
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szczegolnie prof. Alinie Midro — za zaproszenie przedstawicieli naszego Sto-
warzyszenia do udziatu w tej konferencji. Mojej szefowej zas prof. Elzbiecie
Anuszewskiej za zgode na mdj udziat w tej Konferencji, ktéra dla mnie same;j
byta prawdziwg przyjemnoscig i przyczynita sie do poszerzenia mojej wiedzy
z dziedziny genetyki kliniczne;j.

Jolanta Krzyszton-Russjan

5. Polski ,,Nobel” dla genetyka

7 (...) Prof. Wiodzimierz Krzyzosiak
z Instytutu Chemii Bioorganicznej
PAN w Poznaniu otrzymat nagrode
w dziedzinie nauk przyrodniczych
i medycznych za odkrycie mecha-
nizmu selektywnego wyciszania
informacji genetycznej mogace;j
prowadzi¢ do choréb neurodege-
neracyjnych.

(--2)
~-Wiadomos¢ o nagrodzie dla prof.
' d Wiodzimierza Krzyzosiaka bar-
] dzo mnie ucieszyta. To cztowiek
Prof. Wiodzimierz Krzyzosiak o niezwyktym dorobku naukowym.
Jego badania mogag w przysztosci
doprowadzi¢ do powstania terapii wielu powaznych choréb dziedzicznych,
m.in. zespotu tamliwego chromosomu X skutkujacego niepetnosprawnoscia
intelektualng czy choroby Huntingtona objawiajgcej sie niekontrolowanymi ru-
chami. Profesor Krzyzosiak wykazat, ze mozna wyciszy¢ pojedyncze geny, tzn.
zablokowac¢ ich funkcje, w tym zablokowaé geny zmutowane odpowiedzialne
za powstanie choroby. To osiaggniecie niezwykle wazne dla rozwoju genetyki
molekularnej! W badaniach wykorzystat mechanizm interferencji RNA, za od-
krycie ktérego w ubiegtym roku przyznano dwojce Amerykandw Nagrode Nobla

w dziedzinie medycyny. Nagroda Fundacji na rzecz Nauki Polskiej, tzw. polski

Nobel, przyznawana jest za konkretne osiggniecie. Gdyby byta przyznawa-

na za catoksztatt pracy, to moim zdaniem prof. Krzyzosiak réwniez by na nig

zastugiwat. Miarg jego dokonan jest fakt, ze publikuje w najlepszych pismach
naukowych na swiecie. Fundacja dokonata dobrego wyboru takze z innego po-
wodu. Nagradzajgc konkretnego cztowieka, nagrodzita jednoczesnie konkretny
typ zainteresowan badawczych. Genetyka molekularna jest dziedzing nauki,
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w ktérej dokonuje sie ogromny postep, w zwiazku z czym wigze sie z nig wiel-
kie nadzieje.”

/Prof. Jerzy Bal — Zaktad Genetyki Medycznej; Instytut Matki i Dziecka (Zespot
Pracowni Genetyki Molekularnej), z-ca Dyrektora Instytutu ds. Naukowych/

Tekst ze strony Rzeczpospolitej: www.rp.pl/artykul/65865.html

6. Pomorska Grupa Wsparcia

Niedawno do moich drzwi zapukata staruszka. Zagubiona, splatana starsza
Pani moéwita, ze gdzie$ chce iS¢ izeby jg zaprowadzi¢. Patrze, kobiecina
w kapciach — mysle: ,Musi mieszka¢ w naszym bloku”. Dzwonie po wszyst-
kich sgsiadach i w kohcu odbiera zaptakana kobieta i wykrzykuje, ze nic jg to
nie obchodzi, zeby wezwac¢ karetke do babci bo ona juz nie ma sity, ze nie da
rady. Zdebiatam. Dzwonie jeszcze raz i jeszcze raz sytuacja sie powtarza. Co
robi¢ pomyslatam jesli pozwole Babci wyj$¢ z bloku zgubi sie. Zabieram wiec
starowinke do mieszkania i zostawiam pod opiekg meza, a sama ruszam do
mieszkania, z ktérego Babcia uciekta. Wchodze. Drzwi szeroko otwarte. Pu-
kam. Z kuchni dobiega smutny gtos: ,Prosze wejs¢”. | nagle ta sytuacja tak
bardzo mi przypomniata to, co przechodzilismy wiele razy w moim domu — tg
bezradnosé¢, bol, smutek, gniew. Te emocje, ktére narastajq i nie ma gdzie ich
roztadowac i znikad pomocy! Serce sie rozrywa na miliony kawateczkow... To
Alzhaimer. Starsza pani caty dzieh domagata sie alkoholu i kiedy go nie otrzy-
mata, postanowita sama wyjs¢ kupic, jednak juz na schodach zapomniata gdzie
i po co wyszia. | tak codziennie. Rozumiem, rozumiem Panig kazdy ma pra-
wo do chwili stabosci to nic ztego, to normalne, ze wysiadamy w takich chwi-
lach. W takim momencie wtasnie mamy ochote poby¢ z kims, kto wie, co teraz
przezywamy, kto nas nie oskarzy o brak cierpliwosci w opiekowaniu sie Babcig
— kazdy moze mie¢ w pewnej chwili dos¢.

Dlaczego Grupa Wsparcia powstata?

Wiasnie dlatego, ze spotkato sie kilka oséb, ktére bardzo pragnety, by kto$ im
powiedziat, ze to nic ztego nie miec juz sity do walki z kazdym dniem, z kazdg
godzing, z kazdg mysla... Spotykamy sie, poniewaz w swoim towarzystwie mo-
zemy méwi¢, co czujemy, nie musimy gryzc¢ sie w jezyk, bo zaraz ktos nas zruga
lub Zle oceni, ze powiedzieliSmy co$ niestosownego. Nie musimy sie zgadzac,
ani przytakiwac. Nie oczekujemy, by nam kto$ przytakiwat, lub zachwalat, jak
madrze mowimy. Jestesmy dla tych, ktérzy bojg sie o kazdg minute, sekunde,
ze nie dadzg rady. Dla tych, ktérzy wstydzg sie swoich stabosci i bojg sie, ze
mogq byc¢ zle zrozumiani. Chcemy Wam powiedzie¢ ,Nie bdjcie sie”. Ztosc,
gniew, bezradnos¢ bardzo czesto wystepuje u opiekundw, oséb zagrozonych
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czy u samych chorych. Nie méwimy sobie, ze bedzie dobrze. Wszyscy wiemy,
ze choroba postepuje i nie bedzie poprawy, wiec nie bedzie dobrze — bedzie
gorzej. Ale kiedy bedzie gorzej, wtedy pamietaj, ze sg ludzie, ktérzy chetnie wy-
stuchajg, ze sa lekarze, ktorzy chetnie pomoga, ze mozna zycie HD-eckie przy
odpowiednim leczeniu, konsekwencji i checi catej rodziny toczy¢ spokojnie.
Nasza Grupa przede wszystkim istnieje dlatego, ze trafiamy na swojej dro-
dze na ludzi o wielkim sercu. To dzieki Profesorowi Januszowi Limonowi i jego
wspotpracownikom mielismy sie gdzie spotka¢. Chcemy podziekowa¢ Panstwu
za serca otwarte na nasze problemy, za usmiech, za profesjonalizm. Docentowi
Jarostawowi Stawkowi za cierpliwos¢ i ogromng wiedze, kiéra nam pomaga
w zyciu codziennym. Mamy ogromnag nadzieje, ze wspotpraca, ktdra rozpocze-
ta sie w grudniu, bedzie trwata.

Zachecamy Panstwa do uczestnictwa w spotkaniach Grup Wsparcia. Wiemy,
ze to trudne, ze skomplikowane, ale bez sensu wydaje sie opowiadanie swojej
historii tym, ktdrzy nie majg pojecia o chorobie Huntingtona — wszyscy mamy
doswiadczenia niezrozumienia naszej sytuacji przez osoby niezwigzane z HD.
W Grupie Wsparcia sa ludzie, ktérzy doskonale sie rozumiejg, wystarczy spoj-
rze¢ tylko na ich wyraz twarzy, a wiadomo, ze nasze swiaty sg tak bardzo do
siebie podobne.

Na spotkaniach bedziemy sie starali przedstawic¢ Panstwu relacje ze wszystkich
spotkan, o ktérych nam wiadomo, badan oraz wydarzen HD-eckich w Polsce
i na Swiecie.

W imieniu wszystkich os6b zaangazowanych w istnienie Pomorskiej Grupy
Wsparcia,

Ewa Goftebiewska

7. O spotkaniach

Samotnos¢ niszczy, dotuje, pozbawia sensu zycia... Ale samotno$é w chorobie
dotuje o wiele bardzie;.

Skad sie bierze ta samotnos¢? Najpierw pojawiajg sie problemy wynikajgce
z dziwnego, niewfasciwego zachowania chorego, o ktéorym jeszcze nie mo-
wimy, ze jest chory albo o tym nie wiemy. Jest to nagminne obrazanie ludzi,
przyjaciot, wspotpracownikéw, podwtadnych. Wywotywanie awantur czasem
z btahych powodow.

Bliscy dziwig sie, na poczatku ttumacza, ze to wptyw stresu, ktopotdw w pracy,
albo alkoholu, przykrego charakteru. Potem zaczynaja unika¢, przestajq zapra-
szac, dostrzegac, przestajg pamietac. Moze wolg nie pamieta¢. Bo to taki ,to-
warzyski ktopot”. Potem przychodza tylko na wyrazne zaproszenie do twojego
domu. Zapraszani czesto na site, po to by zachowac pozory normalnosci, jakby
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nic sie przeciez nie dziato, nie zmieniato w naszym domu. Ten stan jednak me-
czy wszystkich.

Potem nikt juz nie przychodzi, nikt nie zaprasza. Potem juz sie nigdzie nie
wychodzi. Zaczyna sie samotnos¢. Samotnos¢ chorego i opiekuna. Samot-
nos¢ w tak powaznej chorobie robi swoje, drgzy powoli, obezwtadnia i chorego
i opiekuna. Obezwifadnia catg rodzine.

Mysle, ze wiasnie dlatego tak wazne i potrzebne, wrecz niezbedne sg nasze
spotkania, ktére nazywamy Spotkaniami Grup Wsparcia. Pieknie to ujeta kiedys
Ania, ze spotkania pozwalajg spojrze¢ w oczy osobie znanej tylko z internetowe-
go forum, pozwalajg na spostrzezenie, ze ta osoba to ja sprzed paru lat, inna to ja
teraz, jeszcze inna to ja za 25 lat. Te spostrzezenia napawajg nas przerazeniem,
gdy wida¢, ze osoby te sg w kiepskiej formie, ale tez nadziejg i pocieszeniem,
ze majg gorzej a lepiej od nas so-
bie radzg. To cudowne moéc tego
postucha¢, podpatrze¢ iw kohcu
postanowi¢, ze ja przeciez tez tak
moge, ze tez tak musze dziatac
by nie zwariowac. By wytrzymac.
Dla mnie iwielu oséb, z ktorymi
rozmawiam takie spotkania, kon-
takty sg ogromnie wazne, bo dajg
jaka$ site. Dawanie innym dodaje
mi sit!!! Ania pisata, ze takie spot-
kania moga tez dotowac. Styszac
te czasem niewyobrazalne proble-
my mozna sie po prostu zatamac.
| to prawda, ale mi taki stan szybko mija, by¢ moze dlatego, ze umacnia mnie
w przekonaniu, ze juz teraz trzeba robi¢ co$, by sie wzmocni¢, by nauczy¢ sie,
jak sobie radzi¢ w znacznie gorszej sytuacji, ktéra na pewno nastapi.

Na jednym ze spotkan pojawita sie Witka. Opowiadata potem, ze bardzo sie
tego bata, miata powazne opory, by przyjs¢. Nie wierzyta, ze mozna tak swo-
bodnie rozmawiac¢ z obcymi ludzmi, dopiero poznanymi o tak trudnych spra-
wach. Jej opinia po spotkaniu byta entuzjastyczna. Bo po raz pierwszy mowita
bez zazenowania, otwarcie, czuta zrozumienie innych uczestniczacych w spot-
kaniu osob. Stwierdzita, ze poczuta sie jak po terapii. Poczuta, ze nie jest sama
z tym potwornym obcigzeniem.

Spotkania takie przetamuja bariery wstydu, przerazenia méwienia gtosno o HD.
Mtody cztowiek z Jeleniej Gory, ktéry niedawno dowiedziat sie, co jest jego ma-
mie uswiadomit sobie po spotkaniu z nami jaki fantastyczny jest jego tata, ktéry
opiekuje sie chorg mama. Wiele rzeczy dotad kompletnie niezrozumiatych nag-
le zrozumiat i tez uznat, ze spotkania takie sg niestychanie wazne i potrzebne.
Mimo to ciggle zbyt mato nas uczestniczy w tych spotkaniach. Zastanawiam sie
dlaczego... Na pewno powodow jest wiele. Po pierwsze problemy z pozosta-
wieniem chorego. Po drugie mysle, ze ciagle istnieje powazna bariera, jakas
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blokada wewnetrzna, by o tak trudnych, smutnych a czasem nawet wstydli-
wych sprawach méwi¢ publicznie. Ale wierzcie mi, ze tak jest tylko do pierwsze-
go spotkania. Po nim wszystko jako$ ulatuje. Ludzie sie otwierajg, wyptakuja,
poznaja i zaprzyjazniaja. | co jest typowe... wcale nie zatuja, ze wtasnie na tych
spotkaniach nie ma lekarzy, ze jesteSmy sami ze soba.

Ostatnie nasze spotkanie w Krakowie tez takie byto. Przyjechato 10 oséb i na-
wet fakt, ze w ostatniej chwili musieliSmy zmieni¢ miejsce spotkania, nie ze-
psut w mitej atmosfery Pojawili sie nowi cztonkowie Rodziny HD. Byta Bozenka
z Nowego Sacza, Piotr — znany juz niektérym — tez z Nowego Sacza. | byta
tez, ku mojej wielkiej radosci nowa rodzina z Tychéw. Ucieszyto to nas dlatego,
ze po pierwsze pojawit sie wsrod nas mtody, madry, wyksztatcony cztowiek
o duzej wiedzy na temat choroby, a po drugie, ze pojawit sie mimo, iz dwa dni
wczesniej odebrat dobry wynik swojego badania. Myslatam, ze w takiej sytuaciji
juz nie bedzie chciat méwic o tej chorobie, bo juz uwolnit sie z jej ciezaru. Ale
zrobit to, przyjechat ze wzgledu na swojg mame, ktéra na co dzieh opiekuje sie
chorym 70-letnim tatg. Bardzo nas tym ujat i bardzo liczymy, ze nas nie opusci.
To wiasnie on — Andrzej napisat na Forum HD o Trehalozie, wzbudzajgc wielkg
nadzieje i zainteresowanie nas wszystkich.

Moim niezrealizowanym pragnieniem jest, by zrobic takie spotkanie w jeszcze
luzniejszej atmosferze, by urzadzi¢ co$ w rodzaju pikniku. Kazdy w koszu, ple-
caku przywidztby co$ pysznego, jakies mate ,co nieco”, tak na zgb. Wezmiemy
koce, Witek gitare i cichutko, by nie zagtuszy¢ ptakéw oddamy sie btogiemu
nic-nie-robieniu, ale RAZEM. Pobedziemy razem na tonie przyrody i najlepiej,
by byta to Dolinka Mnikowska, albo miejsce polecane przez Ize koto Tarnowa.
Ja to kiedys$ zorganizuje przy pomocy Przyjaciot!

W Krakowie byto jak zwykle serdecznie, byto duzo wspominania tego, jak kazdy
z nas dochodzit do odkrycia, ze w naszej rodzinie jest taka straszna choroba.
MoéwiliSmy o nieobecnym Witku, ktory od ponad dwdch tygodni ,walczy” z prze-
ciwnosciami losu, bo zdecydowat sie na pobyt w Sanatorium z chorg Zona.
Jeszcze rok temu byt zachwycony pobytem, a tym razem wrdécit wykonczony
i on i zona. ZastanawialiSmy sie, czy w takim razie na takim etapie choroby
taki pobyt cokolwiek daje. Czy nie jest zbyt wielkim wyzwaniem dla chorego,
dla ktérego trudna jest kazda zmiana codziennych rytuatéw, kazda zmiana wa-
runkéw zycia, jedzenia, obecnos¢ wielu osdb wokot czasem zbyt natarczywie
pytajacych, co jest chorej, zbyt natarczywie patrzacych... Czy nie jest zbyt wiel-
kim wysitkiem? Czy warto na to naraza¢ chorego? Czy efekty jakie sie osiaga
po takim pobycie warte sg tego wysitku? Bo ze jest to ogromny wysitek i dla
chorego i dla opiekuna, to wie kazdy, kto to przezyt.

ZegnalisSmy sie pospiesznie, jak zwykle szarpani niepokojem, co zastanie-
my w domu, jakie bedzie przywitanie. Bozenka z duszg na ramieniu wracata.
A potem mi przekazata, ze ku swojemu zaskoczeniu zastata meza grajgcego
w pitke z kolegami syna...

| tak sobie mysle, ze moze czasem warto pokonac tyle przeszkdd, oporéw swo-
ich, chorego, rodziny, by po pierwsze moc poby¢ ze soba, a po drugie, by takim
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wyjsciem z domu zmusi¢ naszych chorych do jakiegos pozytecznego dziatania.
Ja i wiele osob z ktorymi rozmawiatam stwierdzitam, ze warto to robi¢! Dlatego
spotykajmy sie... organizujmy nastepne Grupy.

Elzo

8. Opowiesci ludzi zwiazanych z HD

Od kiedy wiem o HD...

Ja sama od kiedy wiem o HD? Chyba od urodzenia... Wtedy co prawda nie
wiedziatam, jak sie to nazywa, ale czutam, ze to paskudztwo jest w naszej ro-
dzinie i zjada jg po troszku jak robak...

Chory byt moj dziadek — ojciec mamy, wszystkie jego dzieci odziedziczyty wad-
liwy gen. Moja mama byta najmiodsza z rodzenstwa — jak dorastata, inni juz
byli chorzy, albo ,czekali” kiedy zachoruja. Teraz z perspektywy czasu (Mama
umarta 20 lat

temu) bardzo jej wspétczuje i mam wyrzuty sumienia, ze.... Tak wyrzuty sumie-
nia sg nieodtacznie zwigzane z HD. Maja je chorzy — bo nie chca by¢ ciezarem
dla bliskich, majg zagrozeni, bo bojg sie o los najblizszych i majg tak jak ja
— zdiagnozowani zdrowi bo.... dlaczego ja jestem zdrowa, a on chory? Moze
mogtam wiecej zrobi¢, zeby mu pomdc? Dlaczego cierpi moje dziecko — wy-
chowujgc sie w domu z HD?... Kazdy pewnie ma inne wiasne wyrzuty sumie-
nia, ale chyba jest bardzo mato os6b zwigzanych w jaki$ sposéb z HD, ktére
ich wcale nie maja.

Wracajac do historii, jak pisatam, HD bylo ze mng od zawsze. Jezdzitam na
wakacje do cioci i wujka — rodzenstwa mamy — nie pamietam ich jako ludzi
zdrowych, ale u kazdego choroba przebiegata inaczej. Ciocia byta bardzo ,pla-
sajgca”, ale umyst miata sprawny, natomiast wujek nie miat zadnych ruchéw
plasawicznych, za to bardzo niewyraznie mowit i w zasadzie z tego, co pamieg-
tam, caly czas siedziat bez ruchu — domem zajmowata sie jego zona. Wtedy
w dziecinstwie postrzegatam zone wujka jako osobe oschta, rzadzaca, nieuste-
pliwg. Teraz z perspektywy czasu wiem, ze ona jest wspaniatg kobieta, tylko
musiata taka by¢, nie mogta ,pozwoli¢ wejs¢ sobie na gtowe”, bo nie databy
rady opiekowac sie wujkiem. Byta przy nim do konca — karmita, przewijata itp.
| bardzo go kochata... Bardzo wiele jej zawdzigczam. To ona jako pierwsza wo-
zita wujka po lekarzach a 50 lat temu wiadomo, jak to wszystko wygladato, nie
byto badan DNAi znalezienie lekarza znajacego sie na HD graniczyto z cudem.
Ale ona znalazfa i jak dowiedziata sie o HD, ucieszyta sie ze nie maja dzieci.
Ta kochana Ciocia podarowata mi kilka lat spokoju i nie myslenia o HD. A by-
to to tak... Gdy przebywata w szpitalu, pojechalismy z ojcem na odwiedziny.

0

Ujarzmic Plgsy nr 6/2007

Spojrzata na mnie — miatam wtedy 17-18 lat — i powiedziata ,biedne dziecko”,
a pozniej dodata, ale Ty nie bedziesz chora, bo te chorobe przenoszg tylko
mezczyzni. Taka wtedy byta wiedza lekarzy, a zgadzato sie to z przebiegiem
choroby w mojej rodzinie. Mama miata tylko jedng bezdzietng siostre, pozostali
to bracia. Pewnie gtupio to zabrzmi, ale ucieszytam sie jak dziecko, ze mnie
i brata TO ominie...

Z pozostatg rodzing ze strony Mamy praktycznie nie utrzymywalismy kontak-
téw. Niedawno przypadkiem na Forum HD odnalaztam kuzynke ijej dzieci
— bardzo sie z tego ciesze.

W wieku, kiedy moja Mama zaczeta chorowac, skorupa niewiedzy i wiary w to,
ze jestem zdrowa, jakg sie otoczytam, zaczeta pekac iodstaniaé paniczny
strach... W mojej rodzinie i pewnie w wielu innych temat HD byt tematem tabu,
wstydliwym, nie mowito sie o chorobie liczac na to, ze jak sie nie moéwi to nie
ma problemu... Teraz z perspektywy czasu, widze ze do tamtego czasu robitam
wszystko ,na chwile”, bo po co? Podejmowatam decyzje albo swiadomie nic
nie robitam, bo HD, bo i tak moge by¢ chora...

Badania zrobitam tylko dlatego, ze miatam ,objawy” i bytam pewna, Zze jestem
chora a perspektywa, iz moj wtedy 15-letni syn bedzie musiat radzi¢ sobie
z chorg matkg, chorym wujkiem i starym dziadkiem byta nie do zniesienia. Ba-
dania robitam 3 razy. Najpierw prywatnie, bo nie wiedziatam, ze moge to zrobi¢
w IPiN w Warszawie za darmo. Po oddaniu krwi miatam czeka¢ na wynik 2 ty-
godnie, a skonczyto sie na szesciu... Ale po kolei. Zadzwonitam po 14 dniach
z pytaniem kiedy moge odebra¢ wynik i okazato sie, ze wyniki sg niejedno-
znaczne, musze ponownie oddac krew i czekac... Nie musze chyba opisywac,
co wtedy przezywatam. Po 6 tygodniach odebratam koperte z wynikiem — ale
nie bytam w stanie go otworzy¢. Pojechatam do przyjaciotki, ktora namowita
mnie na badanie. Ona to przeczytata i zadzwonita do przychodni, zeby sie
upewni¢, czy dobrze interpretujemy wynik. Razem ptakaty$my ze szczescia.
Wtedy nie wiedziatam, ze to nie koniec jesli chodzi o diagnostyke... Po ode-
braniu wyniku zaczetam odwiedzac internetowe Forum HD, przeczytatam caty
pamietnik Ani i byfam zdumiona, ze kto$ ma tyle odwagi co Ania moéwi¢ gtosno
o chorobie. Ja takiej nie miatam.

M¢j brat miat juz wyrazne ruchy plgsawiczne, zaczat chwiejnie chodzi¢, miat
depresje... Z forum dowiedziatam sie o dr Zdzienickiej — wiedziatam, ze ta wie-
dza kiedys$ mi sie przyda. Gdy wiadomo byto, Zze brat w Zzaden sposéb nie moze
juz pracowa¢ (miat wspaniatych szeféw, kolezanki i kolegdéw, ktorzy do dzisiaj
pomagajq), poszlismy do neurologa w przychodni rejonowej. Wtedy juz dzieki
Forum HD to ja wiedziatam wiecej o tej chorobie niz pani doktor. Pani doktor
data nam skierowanie do szpitala, miatam wybrac ktory — wtedy tez pomogta mi
wiedza z Forum HD i wybratam IPiN. Zadzwonitam do dr Zdzienickiej. Bylismy
u niej z bratem — ja majgc w reku prywatne badanie z wynikiem ,Prawidtowy
gen”, brat bez badania. Na miejscu okazato sie, ze badania prywatne nie za-
wsze sg prawidtowo przeprowadzane i... musze powtdrzy¢é badanie i kolejny
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raz czekac na wynik. Na moje szczescie moj wynik byt prawidtowy, ale badanie
brata potwierdzito nieprawidtowy gen.

Pomyslatam, ze teraz zaczne zy¢ bez widma HD, ale... wcale nie zaczetam...
Stan brata caty czas sie pogarsza. Jak mowita dr Zdzienicka w Czestochowie,
trzeba dobrze rozwazy¢, czy poddawac chorych narkozie, bo przyspiesza to
rozwoj choroby. | tu kolejne wyrzuty sumienia... Brat miat 4-godzinng narkoze
przy operacji stomatologicznej. Cudem udato mi sie to ,zatatwi¢” — chodzitam
od lekarza, do lekarza, od szpitala do szpitala. W koncu, gdy brat byt po 4 anty-
biotyku (miat 4 torbiele, ile$ zebéw do usuniecia, iles do leczenia), znalezlismy
sie w Centrum Stomatologii na Nowym Zjezdzie. Musze przyznaé, ze mam
szczesccie spotykac zyczliwych ludzi. Pani pielegniarka, gdy nas zobaczyta,
podpowiedziata, co mam zrobi¢, jak napisa¢ pismo itp. Jednym stowem pomo-
gta nam, nie oczekujac niczego w zamian. Operacja stomatologiczna udata sie
i z jednej strony ,dziekuje Bogu”, ze udato mi sie jg zatatwi¢, a z drugiej wiem,
ze postep choroby przyspieszyt po narkozie...

Obecnie sytuacja w domu jest nie do zniesienia. Musze wybiera¢ pomiedzy
dobrem brata, a syna. Wiem, Zze przede mng najtrudniejsza decyzja w moim
zyciu — Dom Opieki Spotecznej. Mam marzenie, aby nasi chorzy znaleZli sie
razem w jednym domu, z rehabilitantem-fizjoterapeutg, z psychologiem, psy-
chiatrg, zeby ten dom to nie byta ,wegetacja”, a czynne zycie dopoki mozna,
zeby kazdy dzienh przynosit cos nowego. A wreszcie, zebysmy po odwiedzinach
dzwonili do siebie i méwili: ,A twoja zona to dzisiaj... lepiej chodzi” ,,A two;j brat...
lepiej méwi” ,A Twoj maz... ma dobry humor.”

Wiem, na razie to tylko marzenia, ale wierze, ze kiedy$ uda sie stworzy¢ taki
dom opieki, w ktérym nasi chorzy beda sie wspaniale czuli, a my nie bedziemy
mieli wyrzutéw sumienia, umieszczajac ich w takim domu i nasze domy rodzin-
ne zaczng normalnie funkcjonowac, bez patologii...

Tego sobie i panstwu zycze

Elzbieta

Depresja

Poczucie beznadziei, bezsilnosci i gtebokiej depresji sg powszechne wsréd
0s06b/rodzin dotknietych chorobg Huntingtona. Kiedy swiat wydaje sie wymy-
kac spod kontroli i cztowiek czuje sie przyttoczony smutkiem, fatwo jest wpasc
w gtebokg czarng otchtan i nie wychodzi¢ z niej. Im dtuzej tam zostajemy, tym
trudniej sie stamtad wydostac.

Przedtuzajacy sie stan depresji powoduje utrate umiejetnosci wytwarzania hor-
monow szczescia, ktore sg niezbedne, aby utrzymac¢ mézg w réwnowadze.
Lekarze przez lata przepisywali mi srodki antydepresyjne, jednak bylam zbyt
uparta, zeby je brac¢. Nie zdawatam sobie wtedy sprawy z tego, ze miatam za-
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burzenia rownowagi hormonalnej spowodowane tym, iz méj organizm przestat
produkowac¢ hormony potrzebne do pokonania depresji. Nie wiedziatam tez, ze
wziecie tabletki w sztuczny sposéb dostarczytoby mi tego, czego nie mogtam
produkowac naturalnie.

Kiedy bytam nastolatkg, a potem mtoda kobieta, wszystko, co dziato sie w mo-
im Swiecie, odbieratam bardzo emocjonalnie. Bytam przyttoczona zwyktymi
rzeczami, ktére na innych wydawaty sie nie robi¢ wiekszego wrazenia. W cza-
sach dorastania czutam sie emocjonalnym odmiencem. Latwo ptakatam i tatwo
popadatam w irytacje. Nie bytam tez w stanie powigza¢ ze sobg spraw, ktore
byty tak oczywiste dla innych ludzi.

Ukrywatam swoj smutek i depresje i nie dzielitam sie nimi. Istniaty dwie osoby
— jedna udajaca, ze wszystko jest w porzadku, mimo ze nie byto, i druga scho-
wana gdzies gteboko w srodku. Wiele razy powinnam byta zwréci¢ sie o pomoc
do tych, ktérzy mnie kochali. Jednak brakowato mi stow, zeby to zrobi¢. Poza
tym czes¢ mnie nie chciata ich obcigza¢é moimi problemami.

Naprawde nie wiem, dlaczego udawatam silng, kiedy silna nie bytam. Ani tez
co prébowatam udowodni¢ i komu. Trzymajgc swoje uczucia na wodzy, nie ro-
bitam przystugi ani sobie, ani mojej rodzinie. Dzielitam sie pewnymi rzeczami,
ale niedobre uczucia przewaznie chowatam w sobie.

Czesto kojarzymy depresje ze smutkiem, ale nie ze ztosciag. Kiedys przyjaciel
powiedziat mi, ze depresja jest jak ztos¢ odwrdocona na lewg strone. Smutek
i ztosS¢ lezg na przeciwnych stronach skali depresiji. Jesli cztowiek jest smutny,
to krzyk jest do wewnatrz. Jesli czuje zto$¢, krzyk wydobywa sie na zewnatrz.
Jesli sie nad tym gtebiej zastanowic, rzeczywiscie ma to sens.

Najbardziej przerazajace jest to, ze przedtuzajaca sie gteboka depresja czesto
prowadzi do mysli samobdjczych. Nie jestem pewna, kiedy zaczeta sie moja
depresja, ale pierwsze mysli samobodjcze prawdopodobnie pojawity sie w wieku
14 lat. Ztozyto sie na to wiele rzeczy. Stawatam sie twarda przez zbyt wiele
porazek w zbyt mtodym wieku, poczucie niedopasowania, bycie wysmiewang
w szkole, bycie traktowang jak dziwaczka przez réwiesnikow, poniewaz mowi-
tam lub robitam dziwne rzeczy. Bytam bardzo samotna. Wycofatam sie w gigb
siebie tak bardzo, ze prawie zniknetam.

W wieku lat 14 i 15 duzo pitam po kryjomu i przechodzitam faze samodestruk-
cji, kiedy naprawde nie zalezato mi, co sie za mng stanie. W rezultacie dwa
razy pod rzad oblatam klase. Zaczetam pokazywac, co czuje. Moi rodzice od-
chodzili od zmystéw nie wiedzgc co ze mng zrobic, kiedy ciggle wybuchatam
albo ptaczem, albo ztoscia.

Kiedy miatam 15 lat zrobitam rzecz nieprawdopodobng i sprébowatam prze-
dawkowac tabletki. Nie tyle myslatam o umieraniu, co o uciszeniu na zawsze
wewnetrznego bolu. Jedyne co chciatam to wewnetrzny spokdj. Czasem, kiedy
jest sie prawie na dnie, wydostanie sie na powierzchnie wydaje sie zbyt przytta-
czajgce i samobojstwo jest najtatwiejszym wyjsciem. tatwe wyjscie nie znaczy
jednak lepsze.

o SRS
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Cierpiatam na gtebokg depresje przez kolejnych 15 lat. Kilka razy naprawde
przestraszytam sie. Regularnie jezdzitam nad opuszczone jezioro, gdzie wpa-
trywatam sie w wode i myslatam o tym jakby to byto wejs¢ do jeziora i wzigé
gteboki oddech pod woda. Nie widziatam innego sposobu, zeby pokonac bdl.
Jedynie my$| o tym, co znaczytoby to da mojej rodziny, powstrzymywata mnie
za kazdym razem. Wiele razy wtedy walczytam z checig samobdjstwa i nie
zdawatam sobie sprawy, ze bytam zagrozona HD.

Dwa wydarzenia, ktére miaty miejsce prawie rownoczesnie, spowodowaty prze-
rwanie mojej depresji. Pierwszym byto odkrycie we wrzesniu 1997, ze mam
chorobe Huntingtona i zrozumienie, ze bytam takim wtasnie odmiencem. Na
poczatku byto trudno, ale im lepiej rozumiatam siebie, tym bardziej akceptowa-
tam sie ze swoimi dziwactwami.

Drugie wydarzenie bylo bardzo smutne. W czerwcu 1998 moja przyjaciétka
i wspotpracowniczka popetnita samobojstwo — strzelita do siebie po wielu la-
tach walki z depresja. Trudno opisac, jak bardzo przerazajgce byto dla mnie
pojscie na pogrzeb, ale zrobitam to. Stuchatam jak wszyscy obwiniali siebie
i grali w gre ,co by byto gdyby”. Jedna z jej corek ptakata, poniewaz jej mama
nie bedzie na zakonczeniu jej studiéw. (Smieré jest wystarczajaco trudna do
zaakceptowania, kiedy przychodzi sama, jednak gdy ludzie sami decydujg sie
zakonczy¢ zycie, jest to zmarnowanie zycia.)

Chodzilismy po pokoju, a kazdy dzielit sie mitymi wspomnieniami o Liz. Byta tak
dobrg osobg z piekng dusza, ktéra pomagata kazdemu, kogo spotkata. Zawsze
byta gotowa do pomocy, kiedy kto$ jej potrzebowat, oddany przyjaciel. Nikt nie
miat pojecia, ze tak dtugo byta przygnebiona, az w koncu byto za p6zno. Jej
rodzina przeczytata o tym w jej liscie pozegnalnym, o catym bolu w jej sercu,
bolu, ktérym nie potrafita sie podzieli¢. Nikt nie zobaczyt jej twarzy poza maska,
ten fakt zawsze bedzie przerazat jej rodzine i przyjaciot.

Na pogrzebie ksigdz powiedziat cos, co otworzyto moje oczy i co zapamieta-
tam na zawsze. Powiedziat, Ze pomimo catej mitosSci otaczajacej Liz, nie byta
w stanie jej odczuwac. Jednoczes$nie kiedy pomagata innym, nie chciata prosi¢
o pomoc bliskich, aby ich nie obcigzac.

To byto dla mnie jak przebudzenie. Latwo bytam w stanie postawi¢ sie w sytu-
acji Liz. Z tymi samymi przyjaciotmi na pogrzebie i mojg rodzing z przodu wi-
nigcy sie i zadajaca pytanie ,dlaczego”. Zdatam sobie wtedy sprawe, jak bliska
bytam kompletnego zniszczenia ludzi, ktérych kochatam, moimi egoistycznymi
mys$lami o zakonczeniu swojego zycia.

Od tamtego pogrzebu nie miatam juz wiecej ani jednej mysli samobdjczej. Ni-
gdy wczesniej zycie nie byto dla mnie tak cenne. Zaczetam wychodzi¢ do in-
nych, zajetam sie doradztwem i przestudiowatam kilka poradnikéw. Od lat nie
odczuwam depresji. Ze spokojem przyjmuje objawy HD, ktdore mam i jestem
wdzieczna za objawy, ktérych nie mam. Ponadto nic lepiej nie wzbudza praw-
dziwej checi do zycia niz Swiadomosg, iz jest ono ograniczone.

Wiem, ze samobdjstwo jest trzecig gtdéwna przyczyng smierci w przypadku HD.
| z wlasnego doswiadczenia znam uczucie kompletnej rozpaczy. Chce, aby
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wszyscy, ktérzy walczg z myslami samobdjczymi wiedzieli, ze nie sg sami. Je-
stescie otoczeniu ludzmi, ktérzy was kochaja, wiec wyciagnijcie do nich rece
i wpuscie ich do siebie do srodka.

Nauczytam sie, ze potrzeba innych oséb nie czyni nas stabymi — tak naprawde
stajemy sie wowczas silni. Dzieki temu jestesmy tez ludzmi.

Kelly B.
Ttum.: Anna Wencel

Tekst ze strony:
www.hdac.org/features/article.php?p_articleNumber=149

By nie zatowaé straconego czasu

Czas staje sie bardzo wazny dla kogo$ z nieuleczalng
chorobag, takg jak choroba Huntingtona. Nie ma czasu do
stracenia, jesli mamy przezywac¢ swiadomie swoje zycie
i jednoczesnie dawac¢ ludziom odczu¢, jak bardzo nam na
nich zalezy, poniewaz nigdy nie wiemy, kiedy ten czas do-
biegnie konca.

Chociaz jest to trudne, nie mozemy pozwoli¢ na to, by dzien wczorajszy czy
troska o jutro ,zuzywaty” nam dzien dzisiejszy. Nie ma czasu na skupianie sie
na mato istotnych rzeczach, ktére nie majg znaczenia w szerszej perspekty-
wie naszego zycia. Teraz jest czas, by odbudowac relacje z innymi i nawigzaé
porozumienie z tymi, ktérych kochamy. Zanim czas nam umknie i bedzie za
pbzno.

Odczutam to na wiasnej skérze. Jeden z moich najlepszych przyjaciot zginat
w tragicznym wypadku w kwietniu tego roku, a dwie osoby, ktére kocham nad
zycie, umierajg na raka. Czas nabiera catkowicie nowego znaczenia, kiedy od-
licza sie zycie w miesigcach, zamiast w latach. | wtedy zaczyna sie zatowac
tego catego czasu, ktéremu pozwolilismy przemina¢, poniewaz wydawato nam
sie, ze mozemy spedzic¢ z tg osobg mndstwo czasu...

Tak wiele smutku i tak mato czasu. Strasznie sie staram by¢ silna, poniewaz
wiem, ze te dwie osoby martwig sie mojg chorobg oraz tym, ze musze jako$
sobie radzi¢ z faktem, ze ich dotkneta nieuleczalna choroba. Oddatabym swojg
dusze diabtu za jeszcze jeden rok z nimi albo za cofniecie czasu, zeby méc
spedzi¢ go wiecej z nimi. Ale rzeczywistosc jest taka, ze nic nie moge zrobi¢,
jak tylko to zaakceptowac.

Myslatam, ze mie¢ HD oznacza, iz wszyscy, ktérych znam, mnie przezyjg. Sg
jednak choroby znacznie gorsze lub szybciej postepujace niz HD. Rak jest na
szczycie tej listy — okrutna strata zycia dla ludzi w kazdym wieku! W tak wielu
rodzinach rak zabrat kogos bliskiego.

o JEORS
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Wspétczuje ludziom w moim otoczeniu, ktérzy sg zwigzani z tymi dwoma umie-
rajacymi cztonkami mojej rodziny — niektorzy majg nawet gtebsze wyrzuty su-
mienia niz ja. Opfakujgq stracony czas, aja smuce sie nawet bardziej razem
z nimi. Nikt nie cofnie czasu — mamy tylko ,tu i teraz”, by sprobowac naprawi¢
to, co jest nie tak miedzy ludZzmi. Wokot mnie jest ogrom smutku.
Szkoda, ze dopiero wielka tragedia zmusza ludzi, by do siebie wrécili. Ale tak
wiasnie jest w wiekszos$ci rodzin, nie wykluczajac mojej. Wszyscy jestesmy za-
ganiani, ciggle cos sie dzieje, ciagle jestesmy tak bardzo zapracowani, ze na
koniec zapominamy, by wygospodarowac¢ czas dla innych. Wiec zyjemy dalej,
az przychodzi taki moment, ze tego zatujemy.
Nauka z tego ptynie taka, ze powinniSmy zainwestowac ten czas tutaj i teraz,
aby nie zatowac¢ w przyszioSci. Zawsze sie wydaje, ze pozniej bedzie czas, by
spedzi¢ z kim$ chwile, ale pewnego dnia moze sie okazag, ze jestesSmy w bte-
dzie. Nie mamy pojecia, jak cenny jest czas i zycie, dopdki nie sg zagrozone
lub nagle zabrane. Dopiero wtedy dostrzegamy prawdziwg wartos¢ obu tych
rzeczy, lecz wowczas zwykle jest juz za pézno.
Pare lat temu widziatam takie ¢wiczenie w ksigzce o komunikacji miedzyludz-
kiej: trzeba byto udawac, ze wydarzyta sie straszna katastrofa, a ty i kto$, kogo
kochasz, bedziecie ewakuowani oddzielnie z duzym prawdopodobienstwem,
ze nigdy juz sie nie zobaczycie. Dostajesz pie¢ minut i kawatek papieru, by
napisac do tej osoby, jakby to byty ostatnie stowa do niej. Co bys napisat?
Przez to ¢éwiczenie wiele mozemy sobie uswiadomi¢. Nagle zdajemy sobie
sprawe, co jest naprawde wazne, a wszystko, co jest nieistotne, odchodzi
w zapomnienie. Uswiadamia nam to réwniez, czego bySmy Zzatowali, ze nie
powiedzieliSmy bliskiej osobie, jesli nie dostalibysmy szansy zobaczenia jej po-
nownie. Gdybysmy stosowali te pieciominutowa regute wobec kazdego, na kim
zalezy nam w zyciu, mielibySmy mato powodow, by zatowac. Nauczylibysmy
sie rowniez, co jest dla nas wazne a co nie. Pozostatoby nam pytanie, dlaczego
czekamy do ostatniej chwili, by podzieli¢ sie tym co mamy w gtebi serca.
Wiem, ze taka jest ludzka natura, ale nie moge Wam powiedzie¢, dlaczego tak
sie dzieje. Wiele jest rzeczy, ktére wszyscy robimy automatycznie, bez zasta-
nawiania sie nad nimi — wytwarzamy mechanizm obronny, trzymamy ludzi na
dystans, nie okazujemy naszych uczu¢ i izolujemy sie od tych, ktorzy nas ko-
chaja. Wiele wysitku kosztuje nas uczciwos¢ wobec siebie samych, ale jeszcze
wiecej, by by¢ uczciwym wobec innych.
Trzeba zaryzykowac otwarcie sie na innych. Nalezy sobie ostatecznie uswia-
domié, ze jesli jestesmy zbyt zajeci, by spedzi¢ czas z rodzing i przyjaciotmi, to
po prostu jestesmy zbyt zajeci...
Kelly B.

ttum.: Sulek
Tekst ze strony:
www.hdac.org/features/article.php?p_articleNumber=273
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9. Sprzet dla osob niepetnosprawnych

Fotel dla chorych na HD

W ,Ujarzmi¢ Plasy” nr 2/2005 przedstawilismy Panstwu fotel, jaki specjalnie
dla chorych na HD produkuje brytyjska firma Kirton Healthcare (koszt ok. 1500
funtow). Informujemy, ze podobny model (analogiczna konstrukcja) mozna od
niedawna zamowic¢ u niemieckiego producenta z Bawarii, ktéry sprzedaje go
taniej, tj. za ok. 1300 euro.

Podstawowe cechy fotela:

— fotel i podnoézek na kétkach

— siedzisko pochyte (ruchliwy chory nie zeslizguje sie)
— regulowana pokrettem pozycja oparcia

— podndzek przyczepiany do fotela za pomoca pasow
— uchwyty dla opiekuna do przesuwania fotela

— szerokos¢ siedziska 43 cm, ale mozliwe tez szersze
— obicie z imitacji skory

— dostepny w wielu kolorach

Mamy zapewnienie ze strony Prezes Niemieckiego Stowarzyszenia Christiane
Lohkamp, iz producent jest w stanie dostarczy¢ fotel do Polski za dodatkowg
opftata. W razie potrzeby Christiane moze nam poméc w kontakcie.

Dane producenta:

Raumausstattung Spangenberg

Ottering 20

84416 Inning am Holz

Deutschland —_—

tel. +49 (0) 8084 / 8445
faks: +49 (0) 8084 / 257488
e-mail: ass-spangenberg@VR-Web.de

A =

' ' Raumausstattun
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10. Propozycje ¢éwiczen i zabaw logopedycznych

Chciatabym przedstawi¢ swoje notatki z bardzo pozytecznych zaje¢ logopedycz-
nych, jakie odbyly sie w dniach 7-8 pazdziernika 2006 w Dolince Bedkowskiej,
podczas jesiennych warsztatow dla oséb z rodzin dotknietych HD. W wersji ory-
ginalnej ukazg sie niedtugo materiaty opracowane przez prowadzaca zajecia
— panig Brygide.

Cwiczenia logopedyczne sa bardzo proste, ale w zaleznosci od stopnia za-
awansowania choroby, ich wykonywanie moze spotkac sie z niechecig cho-
rych, ztoScig, a takze mogq okaza¢ sie po prostu zbyt trudne, niewykonalne.
Jesli jednak cho¢ jedna osoba z tego skorzysta, to uwazam, ze warto je prze-
kaza¢, nawet w takiej bardzo skrétowej formie.

Do wiekszosci ¢wiczen uzywa sie bardzo prostych akcesoriow np.: miski z wo-
da, wiatraczka, przyrzgdu do puszczania baniek mydlanych, swiec, balonow,
rurek, wacikéw, dmuchanych instrumentoéw muzycznych, itp.

Jak podkreslita pani logopeda, nie wszystkie ¢wiczenia wykonuje sie za jed-
nym razem. Czas ich trwania to od 3 do 5. minut, ale kilkakrotnie w ciggu dnia.
Dlatego ¢wiczen tych powinni nauczy¢ sie cztonkowie rodziny, by chory mogt
je robié w kazdej wolnej chwili. Cwiczenia sa generalnie bardzo proste, ale dla
chorego na pewnym etapie choroby juz nie. W kazdej jednak sytuacji sg bardzo
pozyteczne, bo pomagajg w przetykaniu i w méwieniu. Wymagac wiec moga
wiele cierpliwosci zaréwno od chorego, jak i prowadzgcego ¢wiczenia. W nie-
ktorych éwiczeniach moze uczestniczy¢ mate dziecko, kto$ bliski, traktujac to
jako zabawe. Stosowanie ¢wiczen iich dobdr zawsze zalezy od stadium cho-
roby. Kazde niepowodzenie przyjmowaé nalezy z przymruzeniem oka. Cwicze-
nia traktowac nalezy jako zabawe, a takze jako pozyteczny sposob przerwania
biernosci chorego.

Obejmujg one m.in.:

— ¢éwiczenia prawidtowego oddychania,

— ¢éwiczenia gtosowe,

— ¢wiczenia narzadéw artykulacyjnych,

— ¢wiczenia pomagajace w prawidtowym potykaniu,

— propozycje zabaw ,intelektualnych”.

Nie wszystkie ¢wiczenia chory wykonuje chetnie. Niektérych w ogdle nie chce
realizowaé, uwazajac je za infantylne, niepowazne, idiotyczne czy zbyt proste.
Chory moze nawet czuc¢ sie upokorzony, gdy proponuje mu sie takie ¢wiczenia.
Nalezy cierpliwie mu wyttumaczy¢, ze nawet te najbardziej proste sg bardzo
pozyteczne, bo pomoga mu w przysztosci w potykaniu, mowieniu, bo gimnasty-
kujg podniebienie, jezyk, wargi.

Zawsze trzeba pamietac, ze im bardziej aktywni fizycznie i umystowo sg nasi
chorzy, tym pézniej przyjdzie nastepny etap choroby.

s KRG, -
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TO CO ROBIMY SAMI CZYNI NAS LEPSZYM | SZCZESLIWSZYM!

CWICZENIA PRAWIDEOWEGO ODDYCHANIA

Kazdy cztowiek oddycha, ale kazdy inaczej. Kobiety oddychajg klatkg piersio-
wa, mezczyzni brzuchem. A prawidtowo oddycha¢ powinno sie naprzemiennie.
Poprawne oddychanie w chorobie HD jest nadzwyczaj wazne, bo wptywa na
jakos¢ potykania.

Cwiczenie 1

Potozy¢ sie na plecach, rece utozy¢ na klatce piersiowe;.
Wdech — powiekszy¢ brzuch maksymalnie.

Wydech — powiekszy¢ klatke piersiowa.

Cwiczenie 2

Potozy¢ sie na plecach, na brzuchu potozy¢ ksigzke.
Wdech — unies¢ ksigzke (zrobi¢ duzy brzuch).
Wydech — opusci¢.

(Takie hustanie ksigzki na brzuchu).

Cwiczenie 3

Potozy¢ sie na plecach.

Wdech — uniesc¢ rece do gory.

Wydech — utozy¢ z powrotem na piersiach.

Cwiczenie 4

Wdech i na wdechu wypowiedzie¢ gtoske ,s”.

Minimum 10 sekund. Wynik dobry to 20-25 sekund. Wynik bardzo dobry, osia-
gany przez $piewakow, to 60 sekund.

WLASCIWE ODDYCHANIE TO DOBRE POLYKANIE!

Cwiczenie 5
Studzenie herbaty w kubku: wzig¢ krotki wdech i powoli wydmuchiwac nabrane
powietrze.

Cwiczenie 6

taka — symulujemy wdychanie zapachu:

— wdech — zatrzymujemy powietrze w ptucach,
— po chwili powoli wypuszczamy powietrze.

Cwiczenie 7
Dmuchanie na wiatraczek — wprawiamy wiatraczek w ruch.

o JEIRS
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Cwiczenie 8
Gaszenie dmuchnieciem swiecy, ale tak, by nie zgasic¢ ptomienia.

Kazde z tych ¢éwiczen nalezy wykonywac¢ powoli, bez przymusu i z umiarem,
bo nawet przy tak prostej czynnosci jak dmuchanie, moze choremu zakrecic sie
w gtowie, co go zniecheci. Cwiczenia nalezy wykonywac tak, jak chory potrafi
— bez nakazéw i przymusu.

Cwiczenie 9

toédka: W misce napetnionej wodg potozy¢ piteczke ping-pongowa i przedmu-
chiwa¢ z jednej strony miski na drugg. Dobra zabawa, w ktérej moze brac
udziat dodatkowo mate dziecko.

Cwiczenie 10
Dmuchanie na ozdoby zawieszone na nitce, np. z bibutki.
Wykonywac z réznym natezeniem.

Cwiczenie 11
,Gotowanie” wody — do kubka z wodg wtozy¢ rurke i dmuchac, zeby bulgotato.

Cwiczenie 12
Nadmuchiwanie balonikéw.

Cwiczenie 13
Gwizdanie okreslonych melodii.

Wszystkie te z pozoru proste ¢wiczenia sg bardzo przydatne i wazne, bo gim-
nastykujg wargi i podniebienie miekkie!!! Jest to wazne, poniewaz sprawnie
funkcjonujace podniebienie zastania droge z jamy ustnej do nosa. Ponadto za-
pobiega niekontrolowanemu dostawaniu sie pozywienia do nosa, co czesto sie
zdarza i jest bardzo przykre i niebezpieczne dla chorego.

Bardzo dobrym éwiczeniem jest tez proba grania na instrumentach dmucha-
nych — flecie, harmonijce ustnej, grzebieniu. Réwniez rozdmuchiwanie kropel
wody, farby na papierze z wydawaniem dzwieku ,hhhyyyy”. Cwiczenie wypo-
wiadania gtoski ,ha”, zasysanie lekkich przedmiotow — by przenies¢ je w inne
miejsce. Tu przydatna moze by¢ rurka i wacik.

CWICZENIA GLOSOWE

Wykonywanie ¢éwiczen gtosowych, jest bardzo przydatne. Powodujg one bo-
wiem rozluznienie krtani i masaz. Gtos kierowany jest wtedy na podniebienie
i masuje je.

oon: JORE, —
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Cwiczenie 1

Ziewanie — dobrze jest, po przebudzeniu nabra¢ powietrza, tagodnie, przez
nos i ziewajac wypowiadaé ,aaaaa” lub ,mmmmm”. Cwiczenie to powoduje do-
tlenienie mozgu, drzenie krtani. Gtoska ,aaa” ¢wiczy doskonale podniebienie,
czyli prawidtowe przetykanie!

Cwiczenie 2

Spiewanie samogtosek — gto$no, zwawo — ,AAAA”, w réznej tonacji i uktadzie.
Nasladowanie echa — wypowiedzie¢ stowo ,echo” i powtarzac coraz ciszej. Wy-
powiadanie gtosno gtosek ,t”, ,p” — pa, papapapa, popopopo, pypypypypy.

Im wiecej i dluzej chory wykonuje te ¢wiczenia, tym dtuzej radzi sobie dobrze
z jedzeniem. A wiadomo, ze wraz z rozwojem choroby coraz trudniej choremu
wiasciwie utozy¢ jezyk. Po prostu nie wie, jak go utozy¢ w jamie ustnej.

CWICZENIA NARZADOW ARTYKULACYJNYCH
GIMNASTYKA JEZYKA

Gimnastyka jezyka jest trudna dla chorego. To zmudna praca. Jednym z ¢wi-
czen jest przyklejenie optatka do podniebienia i préby jego odklejenia. Cwicze-
nie tzw. ,spizarka” — umiescic kes jedzenia na podniebieniu np. nutelli (kremu
czekoladowego) i zlizywa¢ jg przy otwartych ustach. Jest to bardzo dobre éwi-
czenie.

Inne. przykiadowe éwiczenia:

— konik — wydawanie dzwiekéw nasladujacych klgskanie konia,

— winda — wycigganie naprzemienne jezyka raz do goérnej, raz do dolnej wargi,
— oblizywanie warg jezykiem,

— cukierek — nasladujemy przektadanie cukierka z jednej strony na druga,

— miotek — (¢wiczenie b. trudne) udawanie wbijania gwozdzia,

— zyrafa, stoh — polega na probie zwiniecia jezyka w trgbke,

— zZmeczony pies — wysuniecie jezyka na zewnatrz i wydawanie dzwieku ,ha-
hahahhaha”,

— nasladowanie gtosu pojazdu ‘drrrrrrrryyy”.

Cwiczen tych nie odpuszczamy choremu, bo masuija jezyk i éwicza jego giet-
kosc¢.

CWICZENIA WARG

Od sprawnosci warg zalezy to, jak chory je, czy umie objaé wargami szklanke,
tyzke. Zapobiega to Slinieniu sie, wypuszczaniu pokarmu.

Ty
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Przyktadowe éwiczenia:

— balonik — nabra¢ powietrze w policzki, nadag¢ je i przebi¢ palcem,

— grubas — nabra¢ powietrze i jak najdtuzej przytrzymac,

— niejadek — Sciska¢ mocno wargi,

— parskanie — ,prrrrrrr”,

— wypowiadanie - ,S”, ,Dz”", ,I”,0”,

— udawanie dzwiekow strazy pozarnej,

— zabawa w ,kto jest silniejszy” — umiesci¢ kartke papieru miedzy wargami
z chorym, z dwdch stron. Kto diuzej utrzyma kartke. To samo ¢éwiczenie z przy-
trzymaniem wargami rurki miedzy nosem a wargami. Dobrym ¢wiczeniem warg
jest ich nagryzanie.

Bardzo dobrym sposobem na mowe jest gtosne czytanie przez chorego.
W sklepach sg dostepne tzw. wierszyki logopedyczne, czyli specjalne zestawy
stow, ktore gimnastykujg usta.

CWICZENIA POMAGAJACE W PRAWIDLOWYM POLYKANIU

Cwiczenia te sg bardzo pozyteczne, gdyz zapobiegajg przysztym zachty$nie-
ciom. Nalezy wykonywac je na ,slinie”, a nie na ptynach, Wypowiadanie wyra-
cos utkwito w przetyku — schyli¢ gtowe i mocno chrzgknaé¢. W drastycznych sy-
tuacjach podejs¢ od tytu do chorego, obja¢ go rekoma na wysokosci zotgdka
i wykona¢ zdecydowanie ruch tzw. ,hak” ucisk przepony. Pamietac tez o tym,
by chory nie pit zbyt goracych napojow, poniewaz stwierdzono, ze przy HD ma
sie obnizong wrazliwos¢ na temperature i fatwo mozna sie poparzy¢. Chory nie
czuje po prostu, ze ptyn jest zbyt goracy.

Bardzo przydatnymi ¢wiczeniami sg ¢wiczenia zuchwy, np. przesuwanie szcze-
ki w prawo, w lewo, zucie gumy, ssanie.

CWICZENIA, ZABAWY INTELEKTUALNE

| tu bardzo dobrg formg ¢wiczen, a takze pozytecznego spedzenia czasu jest
gra w karty, uktadanie klockow ,Pussy”, dostepnych dla dzieci w ksiegarniach
dydaktycznych, gra ,Logiko”, puzzle, krzyzéwki, rebusy, sudoku.

No i to bytoby na tyle. Na koniec nalezy tylko Wam zyczy¢ CIERPLIWOSCI
| POMYSLOWOSCI!!
Czego i Wam, i sobie zycze!!!

Elzo

s LG,
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11. Porady: Ulgi i udogodnienia
(RTV, telekomunikacja, ustugi pocztowe)

Status osoby niepetnosprawnej pozwala na korzystanie z pewnych ulg. Nieste-
ty do korzystania z niektérych z nich konieczne jest orzeczenie wydane przez
Powiatowy Zespot ds. Orzekania o Niepetnosprawnosci.

1 wrzesnia 1997 r. zmienity sie zasady orzekania o niepetnosprawnosci. Prze-
staty funkcjonowac komisje lekarskie do spraw inwalidztwa i zatrudnienia przy
Zaktadzie Ubezpieczeh Spotecznych (zwane KlZ). Nie ma juz I, Il'i lll grupy in-
walidzkiej, ale osoby, ktore przed wejsciem w zycie ustawy zaliczono do jednej
z grup, pozostaty osobami niepetnosprawnymi oraz zachowaty nabyte upraw-
nienia, pod warunkiem, ze orzeczenie o zaliczeniu do jednej z grup nie utracito
mocy lub nie zostato zmienione.

Obecnie obowigzujg dwa rodzaje orzecznictwa, regulowane odrebnymi usta-
wami i prowadzone przez rézne instytucje:

— do celow rentowych — orzecznictwo rentowe prowadzone przez lekarza
orzecznika Zaktadu Ubezpieczen Spotecznych (ZUS), oraz komisje lekarskie
ZUS,

— do celow pozarentowych — orzecznictwo pozarentowe prowadzone przez
zespoty do spraw orzekania o niepetnosprawnosci.

Nalezy jednak pamietac, ze orzecznictwo rentowe prowadzg takze oprocz ZUS
inne instytucje orzekajace: lekarze rzeczoznawcy i komisje lekarskie Kasy Rol-
niczego Ubezpieczenia Spotecznego (KRUS) oraz komisje lekarskie podlegte
MON lub MSWiA.

Powiatowy zespét ds. orzekania o niepetnosprawnosci wydaje orzecze-
nia o:

— znacznym stopniu niepetnosprawnosci — zalicza sie do niego osobe
Z naruszong sprawnoscig organizmu, niezdolng do pracy albo zdolng do pra-
cy jedynie w warunkach pracy chronionej i wymagajaca, w celu petnienia rol
spotecznych, statej lub dtugotrwatej opieki i pomocy innych oséb w zwigzku
z niezdolnoscig do samodzielnej egzystencii,

— umiarkowanym stopniu niepelnosprawnosci — zalicza sie do niego osobe
0 naruszonej sprawnosci organizmu, niezdolng do pracy albo zdolng do pracy
jedynie w warunkach pracy chronionej lub wymagajacq czasowej albo czescio-
wej pomocy innych osdb w celu petnienia rél spotecznych,

— lekkim stopniu niepetnosprawnosci — zalicza sie do niego osobe o na-
ruszonej sprawnosci organizmu, powodujgcej w sposob istotny obnizenie
zdolnosci do wykonywania pracy w poréwnaniu do zdolnosci, jakg wykazuje
osoba o podobnych kwalifikacjach zawodowych z petng sprawnoscig psychicz-
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ng i fizyczna, lub majacg ograniczenia w petnieniu rél spotecznych dajace sie
kompensowac przy pomocy wyposazenia w przedmioty ortopedyczne, srodki
pomocnicze lub srodki techniczne.

Zaliczenie do stopnia niepetnosprawnosci moze by¢ orzeczone na state lub
okresowo.

Zespol wydaje rowniez orzeczenie o wskazaniach do ulg i uprawnien
(w przypadku os6b posiadajacych juz prawomocne orzeczenie o inwa-
lidztwie lub niezdolnosci do pracy).

Whniosek o wydanie orzeczenia sktada sie w powiatowym zespole do spraw
orzekania o niepetnosprawnosci. O wiasciwy dla Twojego powiatu adres pytaj
w Starostwie Powiatowym lub w urzedzie miasta (jesli mieszkasz w powiecie
grodzkim). Nie w kazdym powiecie znajduje sie Zespét ds. Orzekania, dlatego
moze sie okazac, ze zostaniemy skierowani do sgsiedniego powiatu.

W zwigzku z obowigzujaca regulacja dotyczaca orzecznictwa o niepetno-
sprawnosci, nalezy pamietac, ze:

— orzeczenie o catkowitej niezdolnosci do pracy oraz niezdolnosci do samo-
dzielnej egzystencji, a takze orzeczenie zaliczajace do | grupy inwalidéw nalezy
traktowac na réwni z orzeczeniem o znacznym stopniu niepetnosprawnosci,

— orzeczenie o catkowitej niezdolnosci do pracy, a takze orzeczenie zaliczajace
do Il grupy inwalidow nalezy traktowac na réwni z orzeczeniem o umiarkowa-
nym stopniu niepetnosprawnosci,

— orzeczenie o czesciowej niezdolnosci do pracy oraz orzeczenie o celowosci
przekwalifikowania zawodowego, a takze orzeczenie zaliczajace do Il grupy
inwalidow nalezy traktowac¢ na rowni z orzeczeniem o lekkim stopniu niepetno-
Sprawnosci.

W dzisiejszym numerze ,Ujarzmi¢ plasy” poinformujemy Was o ulgach i udo-
godnieniach przystugujacych osobom niepetnosprawnym:

— uldze na abonament radiowo-telewizyjny,

— udogodnieniach w zakresie ustug pocztowych,

— ulgach telekomunikacyjnych.

Ulga RTV

Ulge odnosnie abonamentu regulujg przepisy
ustawy z 21 kwietnia 2005 r. o optatach abo-
namentowych. (Dz. U. z 2005 r. , Nr 85, poz.
728 z p6zn. zm.)

s PORE,
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W Swietle jej przepisow abonamentu RTV nie ptaca:

1) Osoby niepetnosprawne, z orzeczeniem o:

— | grupie inwalidztwa,

— catkowitej niezdolnosci do pracy i samodzielnej egzystencji,

— znacznym stopniu niepetnosprawnosci,

— trwatej lub okresowej catkowitej niezdolnosci do pracy w gospodarstwie rol-
nym, ktérym przystuguje zasitek pielegnacyjny, na podstawie orzeczenia wtas-
ciwego organu orzekajgcego oraz zaswiadczenia o pobieraniu zasitku lub do-
datku pielegnacyjnego, albo orzeczenia wtasciwej instancji sgdu uchylajagcego
wczesniejszg decyzje organu orzekajgcego oraz zaswiadczenia o pobieraniu
zasitku lub dodatku pielegnacyjnego.

2) Osoby, ktore otrzymuja swiadczenie pielegnacyjne lub rente socjalng
— na podstawie decyzji wtasciwego organu wyptacajgcego $wiadczenia (np.
urzedu gminy, osrodka pomocy spotecznej, oddziatu ZUS).

Uwaga: Osoba zaliczona do jednej z wymienionych powyzej grup, traci upraw-
nienie jesli zamieszkuje wspdlnie (pozostaje we wspdlnym gospodarstwie
domowym) z co najmniej dwiema osobami, ktére ukonczyty 26 rok zycia i nie
majg prawa do zwolnien.

Aby uzyskac¢ zwolnienie z optat, nalezy przedstawi¢ w urzedzie pocztowym
w miejscu statego pobytu odpowiedni, wymieniony powyzej, dokument oraz
oswiadczenie o spetnianiu warunkéw do uzyskania zwolnienia (takze o$wiad-
czenie o niezamieszkiwaniu z dwoma osobami nieuprawnionymi). Zwolnienie
od optaty nastepuje od poczatku miesigca nastepujacego po miesigcu, w ktd-
rym przedstawiono odpowiedni dokument i oswiadczenie.

Udogodnienia — ustugi pocztowe

° Udogodnienia zwigzane z ustugami pocztowymi to m.in.:
"= bezptatna ustuga doreczania listow, paczek i przekazéw bezpo-
Srednio do domu. Listonosz powinien rowniez przyja¢ od osoby
niepetnosprawnej prawidtowo opfacong przesytke (nie moze to
by¢ przesytka rejestrowana). Do powyzszych udogodnien majg
prawo osoby:

— z uszkodzeniem narzadu ruchu powodujgcym konieczno$¢ korzystania

z wozka inwalidzkiego.

Zapotrzebowanie na ustuge zgtasza sie w urzedzie pocztowym wtasciwym

dla miejsca zamieszkania lub u listonosza obstugujacego nasz rejon.
(Dz. U. 22003 r., Nr 130, poz. 1188 z pézn. zm.)
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Ulgi telekomunikacyjne

Telekomunikacja Polska udziela nastepujacych rabatéw w opta-
tach za ustugi telekomunikacyjne, osobom niepetnosprawnym:
— za przylaczenie urzadzenia koncowego do sieci TP — ra-
bat w wysokos$ci 50% optaty podstawowej, wynikajacej z obo-
wigzujacego cennika ustug,

— w abonamencie telefonicznym — rabat w wysokosci 50%
optaty podstawowej: planu TP 60 minut za darmo, planu TP startowego, planu
TP socjalnego (www.tp.pl/prt/pl/klienci_ind/telefon_domowy/abonament/socjal-
ny) wynikajacej z obowigzujacego cennika ustug.

Rabatéw udziela sie na podstawie orzeczen powiatowego lub wojewodzkie-
go zespotu ds. orzekania o niepetnosprawnosci.

Do rabatow majq prawo tylko niektore grupy osob niepetnosprawnych:

— w przypadku choroby narzadu wzroku — z orzeczeniem znacznego stopnia
niepetnosprawnosci z symbolem przyczyny niepetnosprawnosci 04-O — choro-
by narzadu wzroku,

— w przypadku zaburzenia gtosu, mowy i choroby stuchu — z orzeczeniem
znacznego lub umiarkowanego stopnia niepetnosprawnosci z symbolem przy-
czyny niepetnosprawnosci 03-L — zaburzenia gtosu, mowy i choroby stuchu,

— w przypadku zastosowania przez zespot orzekajgcy w orzeczeniu wiecej niz
jednego symbolu przyczyny niepetnosprawnosci:

— zorzeczeniem znacznego stopnia niepetnosprawnosci, jezeli w tgcznym
symbolu przyczyny niepetnosprawnosci wystepuje symbol przyczyny niepetno-
sprawnosci 04-O — choroby narzgdu wzroku,

— z orzeczeniem znacznego lub umiarkowanego stopnia niepetnosprawnosci,
jezeli wtacznym symbolu przyczyny niepetnosprawnosci wystepuje symbol
przyczyny niepetnosprawnosci 03-L — zaburzenia gtosu, mowy i choroby stu-
chu.

Rabaty udzielane sg osobom niepelnosprawnym, ktére ukonczyly 16 rok
zycia.

Rabatow udziela sie takze osobom niepetnosprawnym, ktére nabyty prawa do
ulg na podstawie:

— przepisdw rozporzadzenia Ministra tacznosci z 21 pazdziernika 1996 r.
w sprawie okreslenia zakresu dostepu osob niepetnosprawnych do swiadczo-
nych ustug pocztowych lub telekomunikacyjnych o charakterze powszechnym,
jezeli stopien niepetnosprawnosci orzeczony zostat na state; w przypadku okre-
sowego orzeczenia o stopniu niepetnosprawnosci udziela sie rabatéw na czas
okreslony w orzeczeniu.

Rabat moze otrzymac albo osoba niepetnosprawna uprawniona do uzyskania
rabatu, albo jej prawny opiekun w razie statego lub czasowego zamieszkiwania
opiekuna prawnego razem z osobg niepetnosprawng. Pod pojeciem statego

s LORE, —

Ujarzmic Plgsy nr 6/2007

lub czasowego zamieszkiwania rozumie sie state lub czasowe zameldowanie
niepetnosprawnego i opiekuna prawnego w tym samym lokalu mieszkalnym
lub budynku.

Inni operatorzy, w tym operatorzy sieci telefonii komérkowych moga pod-
ja¢ decyzje o zapewnieniu ulg osobom niepetnosprawnym. Informacji
najlepiej szukaé¢ na ich stronach internetowych lub dzwoni¢ na infolinie
poszczegolnych firm.

Iza
Przy pisaniu materiatu wykorzystano informacje dostepne na stronie
www.pomocspoleczna.ngo.pl

12. Badania

W Polsce badanie genetyczne w kierunku choroby Huntingtona (badanie DNA
z probki krwi) przeprowadzane jest w Instytucie Psychiatrii i Neurologii w War-
szawie, gdzie znajduje sie rowniez Poradnia Genetyczna specjalizujgca sie
w problematyce HD. Badanie mozna wykona¢ u osoby, u ktorej na podstawie
objawéw rozpoznano HD - to tzw. badanie diagnostyczne (zazwyczaj pacjent
jest kierowany na badanie przez specjaliste neurologa, psychiatre). Badanie to
ma na celu potwierdzenie lub wykluczenie diagnozy. Rodzina, w ktérej potwier-
dzono wystapienie choroby powinna znalez¢ sie pod opiekg Poradni Genetycz-
nej (skierowanie na Porade genetyczng od lekarza pierwszego kontaktu).

Dla oséb z grupy ryzyka zachorowania istnieje mozliwos¢ wykonania badania
w celu sprawdzenia, czy odziedziczyto sie wadliwy gen. Jest to tzw. badanie
przedobjawowe. Badanie to mozna wykonac¢ jeszcze przed wystgpieniem ja-
kichkolwiek objawow choroby pod jednym warunkiem: trzeba byc¢ petnoletnim.
Nalezy jednak pamietac, ze podjecie decyzji o wykonaniu badania nie jest pro-
ste. Nalezy jg doktadnie przemys$le¢ a nawet skontaktowac sie najpierw z ge-
netykiem czy psychologiem, poniewaz taki wynik moze okazac sie wyrokiem
na cate zycie — nie ma w tej chwili leku na HD. Z drugiej zas strony, jesli wynik
bedzie ujemny, to tylko rados¢ i koniec zamartwiania sie. U os6b z objawami
choroby, nie jest wymagane ukonczenie osiemnastu lat.

Od strony technicznej jest to dla pacjenta bardzo proste badanie, polegaja-
ce na pobraniu probki krwi i przekazaniu jej do analizy. W tym celu nie trze-
ba koniecznie jecha¢ do Warszawy. Istnieje rowniez mozliwos¢ pobrania krwi
w innym miescie i przestania jej do Instytutu. P6zniej juz tylko nalezy odczekaé
okoto dwoch miesiecy na wynik, ktory powinien dotrze¢ do lekarza kierujacego
na badanie. W przypadku badan przedobjawowych konieczny jest jednak bez-
posredni kontakt z lekarzem w Poradni Genetycznej, wynik tez mozna odebrac
tylko osobiscie.

o RS



Ujarzmic Plgsy nr 6/2007

Badanie mozna wykona¢ dwiema drogami:

— poprzez zgtoszenie sie do lekarza rodzinnego a nastepnie kierowani przez
niego w koncu oddajemy probke krwi do analizy. Koszt badania jest wowczas
refundowany przez NFZ, jednak nalezy pamieta¢, ze pozostawia sie ,Slady”
w kartach lekarskich, co moze zaszkodzi¢ w p6zniejszym okresie, np. przy wy-
kupywaniu ewentualnej polisy ubezpieczeniowej

LUB

— zupetnie prywatnie, kontaktujac sie bezposrednio z IPiN w Warszawie, pono-
simy wtedy koszt badania kilkaset PLN.

W celu wykonania badania prywatnie nalezy zgtosic¢ sie pod ten adres:

Zaktad Genetyki

Instytut Psychiatrii i Neurologii

ul. Sobieskiego 1/9

02-957 Warszawa

tel. (0-prefiks-22) 458 25 27 — Poradnia Genetyczna

s LORE, —
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13. Nowe zasady przekazywania 1% podatku
— uproszczenie

Rozliczajac sie z Urzedem Skarbowym za rok 2007, stosuje sie nowe, uprosz-
czone zasady dotyczgce przekazywania 1% podatku dochodowego dla organi-
zacji pozytku publicznego. Zmienity sie na lepsze dwie rzeczy:

1) Wiecej 0s6b moze przekazaé pienigdze — nie tylko osoby, ktére ptaca poda-
tek od 0s6b fizycznych.

2) Nie trzeba juz wypetnia¢ druku wptaty czy dokonywa¢ samodzielnie prze-
lewu, aby dopiero po kilku tygodniach otrzymaé¢ zwrot wptaconych pieniedzy.
Teraz wystarczy wskaza¢ w swoim zeznaniu podatkowym, kto ma otrzymaé
pienigdze a Urzad Skarbowy je przekaze.

Wszystkich cztonkéw i sympatykéw zachecamy, by swoj 1% podatku
przekazali na rzecz naszego Stowarzyszenia. Liczy si¢ kazda ztotéwkal!

Kto moze przekazac 1% podatku organizacjom?
— podatnicy podatku dochodowego od 0sob fizycznych,

— podatnicy opodatkowani ryczattem od przychodow ewidencjonowanych,
— podatnicy prowadzacy jednoosobowg dziatalno$¢ gospodarczg i korzystajacy
z liniowej, 19-procentowej stawki podatku.

Jak przekaza¢ 1% podatku organizacji pozytku publicznego?
1. Wybra¢ organizacje pozytku publicznego, ktérej chcemy przekazac 1%.

2. Wypelni¢ odpowiednig rubryke w rocznym zeznaniu podatkowym (PIT-36,
PIT-37 lub PIT-28).

Po wyliczeniu, ile podatku bedziemy mieli do zaptacenia w tym roku, w ostat-
nich rubrykach zeznania podatkowego wpisujemy nazwe i numer, pod jakim
widnieje w Krajowym Rejestrze Sgdowym nasze Stowarzyszenie, czyli:

Stowarzyszenie na Rzecz Oséb z Chorobg Huntingtona w Polsce
nr KRS 126958

Wopisujemy takze kwote, ktérg chcemy przekazac dla Stowarzyszenia, nie moze

ona jednak przekracza¢ 1% podatku naleznego, wynikajacego z zeznania po-
datkowego, po zaokragleniu do petnych dziesigtek groszy w dot.

o RS




14. Wazne adresy

STOWARZYSZENIE NA RZECZ OSOB Z CHOROBA HUNTINGTONA
W POLSCE

Prezes Stowarzyszenia: Maciej Jerzy Rajpolt

Siedziba Stowarzyszenia: Krakow

Adres kontaktowy: 82-200 Malbork, ul. Wioscianska 6A

Kontakt telefoniczny: M.J. Rajpolt (prezes Stowarzyszenia) 0 504 245 590

Kontakt e-mail: prezes@hd.org.pl.
kontakt@huntington.pl

Strona internetowa Stowarzyszenia:
www.huntington.pl
www. 1procent.hd.org.pl

Forum Stowarzyszenia:
www.huntington.pl/forum1

Grupy Wsparcia zwigzane ze Stowarzyszeniem:

— Krakowska Grupa Wsparcia Rodzin Dotknietych Chorobg Huntingtona:
www.hd.galicja.pl

— Pomorska Grupa Wsparcia dla Rodzin Dotknigetych Chorobg Huntingtona:
www.pomorze-hd.republika.pl

Forum HD - niezalezne forum dyskusyjne dla oséb zwigzanych z HD:
www.forum-hd.zameki.pl

Blog ,,Z zycia HD-rodzinki”:
www.huntington.blox.pl

INSTYTUT PSYCHIATRII | NEUROLOGII

Zaktad Genetyki

(tu mozna wykonac badanie DNA na obecnos¢ wadliwego genu)
ul. Sobieskiego 1/9, 02-957 Warszawa

Kierownik Zaktadu: prof. dr hab. Jacek Zaremba

tel. (0-prefiks-22) 458 26 10 — sekretariat

Poradnia Genetyczna
dr Elzbieta Zdzienicka, lek. med. Anna Tomankiewicz-Zawadzka
tel. (0-prefiks-22) 485 25 27

50
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16. Zdjecia ze zjazdu Stowarzyszenia
w Warszawie

Ela Woch w trakcie wystagpienia

Dr Elzbieta Zdzienicka i prof. Jacek Zaremba

o IR
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Mgr Daniel Bak podczas wyktadu

Wspaniata biesiada w Kampinéwce

Widok na salg Maciej Jerzy Rajpolt i Jiri Hruda(Czechy)
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