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We Wioszech rodzice chorych
na AHC wymusili na naukowcach
obietnice, ze poszukajg metody
leczenia tej choroby. Po trzech
miesigcach odkryli gen, ktéry j3
powoduje

osia do wieku 15 lat, kiedy
zdiagnozowano u niej AHC,
potrafita powiedzie¢ okoto 20
stéw typu: ,mama’, ,tata”, ,baba”.
Chcgc powiedzied, ze co$ jest czerwone,
dotykata warg, wskazywala na niebo, gdy
chciata pokazac kolor niebieski. Lekarze
w Polsce twierdzili, Ze nie bedzie méwic.
Dzisiaj rozmawia ptynnie, cho¢ lepiej po
niemiecku niz po polsku. Nie wyglada na
24 lata, ma buzie dziecka. Przystuchuje
sig, jak rozmawiam o niej z jej tatg Mar-

kiem Parowiczem, zatozycielem Polskiego

Stowarzyszenia na rzecz Osob z AHC.
Przez 15 lat Gosia Zyta z diagnoza: pa-
daczka lekooporna i mézgowe porazenie
dzieciece. Po 16 latach lekarka, ktora po-
stawita diagnoze, przyznata, Ze popetnita
bfad. Tamto rozpoznanie wydawato sie
wtedy najbardziej prawdopodobne, cho¢
zadne badanie go nie potwierdzito.
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Gosia ptaci za zamowione cappucci-
no, ale to dla niej takie przezycie, ze nie
dopomina sie o reszte. Wraca do stolika,
miesza kawe, do ktorej cukier dosypal jej
tata. Sama nie jest w stanie tego zrobic.
Nie pisze recznie, trudno$¢ sprawiajg
jej precyzyjne ruchy. Klaszcze w dionie,
gdy tata opowiada, jak Gosia lubi skakac
z trzech metréow do wody albo jezdzi po-
jazdem podobnym do gokarta po polnych
drogach.

Kilka metréw obok nas stoi wozek, bo
w kazdej chwili u Gosi moze sie zaczac¢
napad. Prawa albo lewa strona jej ciata
robi sie wtedy albo catkiem wiotka, albo
mocno napieta. Moze tak by¢ przez kilka
minut albo kilka godzin lub dni. Jesli atak
bedzie tylko jednostronny, to jeszcze
nic wielkiego, bo Gosia nauczyta sie juz
porusza¢, majac jedng czes¢ ciata catkiem
niewtadna. Drugg rekq przytrzymuje sie
mebli, Sciany lub czyjejs reki i dociera do
t67zka, krzesta, wozka, ktory musi zawsze
sta¢ w poblizu.

- Prosze sprobowac na jednej nodze
przemiescic sie kawatek, majgc do dyspo-
zycji Swiadomo$c¢ i tylko jedng sprawng
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otowe ciata. W pierwszych latach jest

o dla dotknietej osoby problem ,glowy”,
nusi zrozumiec, ze zycie sie nie konczy,
tak przejdzie, trzeba sobie poradzic,
irzeczekac - opowiada Parowicz.

Gorzej jest, gdy atak jest obustronny.
Vtedy Gosia moze upas¢ i zrobic sobie
arzywde. W trakcie obustronnych atakow
2st przytomna, styszy wszystko, rozumie,
le traci zdolno$¢ méwienia. Mogg poja-
vi¢ sie problemy z oddychaniem.

AHC (Alternating Hemiplegia of
“hildhood) to choroba, ktdra nie ma ofi-
jalnej polskiej nazwy. To naprzemienna
iemiplegia dziecieca (stowo ,hemiplegia”
yochodzi z jezyka greckiego i oznacza
yorazenie miesni jednej potowy ciata).
est choroba rzadka, w Polsce zdiagnozo-
vano ja u 11 oséb, na $wiecie u 600-700.
‘aczyna sie w bardzo wezesnym dziecin-
ttwie: do pierwszych atakéw dochodzi
eszcze przed 18. miesigcem zycia.

Gosia pierwszy atak AHC miata w wie-
w dwdch miesiecy. Tylko wtedy nikt
iie miat pojecia o takiej chorobie. Przez
ata dostawata leki przeciwpadaczkowe.
rawdopodobnie dlatego nie méwita.

Dziesiec lat temu na wakacjach
v Niemczech, w czasie jednego z atakow,
ogotowie zabrato jg do szpitala. Neuro-
0g przyjmujgcy ja na oddziat stwierdzit,
‘e nie wie, co to jest, ale na pewno nie jest
0 ani mozgowe porazenie dzieciece, ani
»adaczka. Zalecit dalsze badania w jed-
ym z niemieckim centréw epileptologii.
N Polsce nie ma takich o$rodkow. NFZ nie
:godzit si¢ jednak na finansowanie badan
v Niemczech, thumaczac, ze w Polsce jest
vielu znakomitych neurclogéw. Jedynym
vyjéciem byt wyjazd na state do Niemiec.
%0 szesciu tygodniach badan w centrum
‘pileptologii lekarze jednoznacznie
vykluczyli padaczke i przebyte wirusowe
:apalenie mozgu. Pojawiaty sie nowe po-
lejrzenia. Wreszcie padta diagnoza: AHC.
Rodzice zdecydowali, by nie podawac
uz corce lekow przeciwpadaczkowych.
faczeta mowic. Miala prawie 16 lat.

U piecioletniej Karolinki Witkowskiej
\HC zdiagnozowano po czterech latach
)d pojawienia sie objawow. Pierwszy atak
niata w wieku czterech miesiecy: zez,
iztywne raczki i nozki, szybki oddech.
odzice pojechali z nig do szpitala, gdzie
itwierdzono padaczke. Mimo stoso-
vania lekdw przeciwpadaczkowych
lostawata niedowtadu prawej albo lewej
ze$ci ciafa, Przestawata mowic. Lekarze
stwierdzili, ze to padaczka lekooporna, ale
1ie zalecali odstawiania lekéw. Rodzicom
»bjawy nie pasowaty do obrazu padacz-
d. Szukali kolejnych neurologéw. AHC
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wich corki stwierdzono w warszawskim
szpitalu na Banacha.

Jurek Zacher czekat na diagnoze 19 lat,
chot juz jako niemowle mial dziwne
niedowlady, potem utykat, az wreszcie
przestat chodzi¢. Jezdzenie po szpita-
lach, kolejne przypuszczenia: mozgowe
porazenie dziecigce, migrena dziecigca,
stwardnienie rozsiane, padaczka. Leki nie
dziataly, nie zmniejszaty czestotliwosci ani
sity napaddw. Po niektorych Jurek przesta-
wat chodzi¢, po innych napady byty nawet
silnigjsze. W koncu AHC potwierdzaja
badania genetyczne w Niemczech.

Na co dzien Jurek funkcjonuje dobrze:
pogodny, dowcipny, interesuja go sport,
polityka, historia. Jest w szkole police-
alnej, na zajecia odwozi go tata, bo atak
moze sie zacza¢ w kazdej chwili.

POSZUKIWANIA W GENACH

Trudno znalez¢ firme farmaceutyczng
inwestujaca w badania naukowe nad
lekami, ktdrych nie sprzeda potem w mi-
lionach opakowar, tak jak na przyktad
srodkow przeciwbolowych. Na opracowa-
niu skutecznych terapii najbardziej zalezy
rodzicom chorych dzieci. Jesienig roku
2011 we Whoszech odbywa sie sympo-
zjum naukowe, organizowane miedzy in-
nymi przez wloskie stowarzyszenie AHC.

- Wykorzystano okazje, ze w jednym
miejscu byto kilkunastu badaczy 7 r6z-
nych krajéow: biologow, genetykéw;, neuro-
logow. Zostali poproszeni do jednego
pomieszczenia, gdzie szefowa stowarzy-
szenia Rosaria Vavassori powiedziata:
,Nie wyjdziecie stad dopoty, dopdki
nie o$wiadczycie na pismie, ze od dzi$
bedziecie wspdlnie pracowac i pomozecie
nam, bo nie chcemy czekac nastepnego
stulecia na odkrycie przyczyny choroby” -
opowiada Parowicz.

Na efekty wspdlnych prac nie trzeba
byto dtugo czeka¢ - juz 18 stycznia 2012 r:
w Duke University w Karolinie Pétocnej,
we wspotpracy z naukowcami z kilkuna-
stu krajow, dokonano odkrycia przyczyny
genetycznej AHC. Okazato sig, Ze za choro-
be odpowiedzialne sa mutacje w genie AT-
P1A3 i 7e nie jest to choroba dziedziczona
od rodzicow. Do mutacji genu dochodzi
w okresie okotozaptodnieniowym. Nie ma
ryzyka, ze kolejne dziecko tych samych
rodzicow urodzi sie z AHC.

Stowarzyszenia rodzicow, zwlaszcza
amerykanskie, wloskie i francuskie,
wspierajg naukowcow finansowo.
Organizujg akcje charytatywne, startuja
w biegach maratonskich, rodzice sprze-
dajq kartki $wiateczne, uzywane ubrania,
zabawki. W Islandii, gdzie jest tylko

jedno dziecko z AHC, stowarzyszenie
uczestniczy w stynnym biegu maraton-
skim w Reykjaviku, organizuje kiermasz
charytatywny, znajduje donatorow. Cztery
lata temu amerykanska fuindacja AHC
wygrata konkurs koncernu Pepsi-Cola na
grant naukowy na badania w wysokosci
250 tys. dol. - opowiada Parowicz.

W Polsce te formy wspomagania dopie-
ro raczkuja, a nasi naukowcy na razie nie
wigczyli sie w prace nad lekiem na AHC.
Nie mozna nawet u nas przeprowadzic¢
badan genetycznych, ktére potwierdzaja
chorobe. Chore dzieci udato sie wlaczy¢
do programu naukowego w niemieckiej
Getyndze i wykonac badania w ramach
grantu naukowego (koszt zdiagnozowania
choroby u jednego dziecka to okoto 4 tys.
euro). Gdyby nie dziatalno$¢ rodzicow,
wiele dzieci do tej pory bytoby leczonych
na inng chorobe. - Jedna z mam, ktora
bardzo znanemu neurologowi dzieciece-
mu mowita, ze jej dziecko na pewno nie
ma padaczki, zostata przez niego odestana
do psychiatry. Obawiam sie, ze gdyby nam
przypadkowo nie udalo sie trafi¢ do klini-
ki, w ktorej lekarz powiedziat zdecydowa-
nie: , To nie padaczka’, nasza corka do tej
pory zytaby z diagnoza padaczki i mozgo-
wego porazenia dzieciecego ~ mowi Paro-
wicz. W Polsce rzeczywisto$¢ wyglada tak,
7e nawet po diagnozie pacjenci nie sg pod
opieka specjalistycznych osrodkéw, bo po
prostu ich nie ma.

Kilka lat temu dzieki walce rodzicéw
udato sie znalez¢ i wyprodukowac lek na
rzadkq chorobe Pompego. Rodzice dzieci
z AHC wyznaczyli sobie i naukowcom cel:
15 lat na odkrycie i wprowadzenie terapii
skutecznej w walce z AHC.

Rodzice tego czasu nie marnuja. Mama
Karoliny podsuwa jej edukacyjne zabaw-
ki, chodzi z nig do logopedy, na rehabi-
litacje, by do czasu wynalezienia terapii
choroba zostawita jak najmniej Sladow,
przede wszystkim w moézgu. Rodzice Jur-
ka ucza go samodzielnosci. - Trumaczymy
mu, Ze nie mozna sie nad sobg uzalag,
trzeba dawac sobie rade ii$¢ dalej - mowi
Janina Zacher, mama chtopca. W tym roku
Jurek bedzie zdawa¢ mature. Na polskim
ma miec nauczyciela wspomagajacego, bo
trudno mu pisac.

Gosia jezdzi na specjalnym trdjkoto-
wym rowerze. Na liczniku ma juz ponad
7 tys. km. Na przejazdzki wybiera sie
z mama. Tata, chociaz nie ma wyksztat-
cenia pedagogicznego, uczy ja w domu
czytaé, pisac, liczyd.

Wiara rodzicow nie ma granic.
Podobnie jak nie majg granic mozliwosci
ludzkiego mézgu. »



