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We Wloszech rodzice chorych

na AHC wymusili na naukowmrh
obietnicq, ie poszukajq metody
leczenia tej choroby. Po trzech

miesiqcach odkryli gen, ktöry jq

powoduie

osia rlrt wieku 15 lat kiecly
zdiaguozor,varro u niej Al-lC,

potrafita porn iedzieö okolo 20
sl6rv typu:,,marna'l,,tata",,,baba'l

CIrcqc powiedziet,ie co§ jest czer-uvone,

rlotyl<ata rvarg, r,r,sl<az,ywala na trieho, gdy
chciata pokazac' l<olor niebieski. l,ekarze
w Polsce lwierdzili,2e nie bqdzie mdr,viö.

Dzisiaj rozmawia plynnie, choi lepiej po
nicrniccku niZ po polsl<u. Nie wygl4da na
24lata, nta buziq dziecka. Przyshrchuje
sig, jak rozmawiam o niej z jej tat4 Mar-
kiem Parcrwiczem, zatoäycielern Polskiego
Storvarzyszcnia na rzecz Osöb z AFIC.

Przez l-5 lat Gosi:t 2yla z cliagnozli: pa-

claczka lel<ooponm i nrözgowe poraz,cnie
dzieciqce. Po 16latach lekarl<a, ktr'rrn 1:o-
stawita ciiagroz.g, przyznata, 2e popetn ila
blqd.'lhmto rczpoznanic wydawalo siq
wtedy najbardzicj prawdopodobnc, choö
iadne barianie go nic ltotwicrdzilo.

11 IHORYIH
Gosia placi za zarnöwiorrc capprrcci-

ruo, ale to dla niej takic prze2ycie,2e nic
doponrirra sig o resztq. Wr aca do stolil<a,
nriesza kawg, clo kti»'ej cukier dosypal iej
tata. Sanra nie jest w stanie tego zrobiö.
Nie pisze rqcznie, tnrdno§t sprar,viajil
jej preryzyjne mchy. I{aszcze wdionic,
gdy tata opow,iacla, jak Ciosia lLrbi skakaö
z ttz.ech metrrir,v clo wody allto jeidzi po-
jaz.dern podobnyru do gol<arta po polnyclr
drogach,

Kilka nretröw obolq nas stoi wözek, bo
w l<a2dej chwili u Cosi nro2e si q zaczE(.

ttapad. Prala albo lewa sh ona jej ciala
robi siq wtecly albo cail<iern wiotl<a, alber

mocno napiqta. Moie tak byö przez kilka
minut albo kilka godzin lub dni, Je§li atak
bqdzie tyllio jcdnostronny, to jeszcze

tric wicll<iegrt, ho Cosia nauczyla siq jui
poruszad-, majqc jectnq czq§f ciala calkienr
niewtadnq. Dnrgq r qkq przytrzymuje sig
ntebli, §ciany tub czyjcj§ rql<i i dociera do
töika, krzesla, wilz [<a, ktir ry m u s i zil\,vszc
stai w poblii.u.

- Pnr.szg spröbowaC na jeclne.l noelze
przemie§ciö sig kawalek, rrajqc do clyspo-
z,ycj i fi,viadorno§i i tyll<o jednq s1t rawrr4

Czelmfil na lek



)olowq ciala. W pienruszych latach jest
o dla clotknigtej osoby problern ,,gtowy",
rrrrsi zroztrmiet,i.ei.ycie siq nie koriczy,
tak przejdzie hzeln sohie poradz.id,
rrzeczekaf - opowiada Parowicz.

Gorzej jest gdy atal< jest olrustronny,
Vtedy Gosia mo2e upa6i i zrobiö sobie
rzywdq. W hakcie obustronnych atakow
:st prz,ytomna, slyszy wszystko, rozumie,
rle ffaci zdolno§ö möwienia. Mogq poja-
viö sig probletrry z ocidychaniern.

AI-lC [Alternating llemiplegia of
)hildhoocl) to choroba, kt(rra nie rna ofi-
jalnej polskiej nazwy.'lb naprzemienna
remiplegia clzieciqca [siowo,,hemiplegia"
rocltodzi z jqt.yka greckiego i oznacza
romzenie miq§ni jednej pokrwy ciataJ.

est chorobil rzaclk4, w Polsce zcliagnozo-
vano jq u 11 osöb, na Swiecie u 600-700.
lacz,yna siq w barrlzo wc7-esnlm dzieciri-
:twie: do pierwszych atakow dochodzi
aszczc przed 18. rnicsi4cern Zycia.

Gosia pierwszy atak AHC miala w wie-
u dwdch rniesiqry. Tylko rvtedy nikt
iie nrial pojqcia o tal<iej chorcbie. Przez
ata dostawala leki przeciwpadaczkowe.
)r'awrlopodoi:nie rllatego nie rnöwila.

Dziesiqi' lat tenr u ira wal<ac.iaclr

v Niemczech, w cmsie.iednego z ataköW
rogotowie zabralo jq do szpitala. Neuro-
og prz,ylmujqcy j4 nä odclz.iat sh,,uierdzii,
:e nie wie, co to jest, ale na pewno nie jest
o ani mözgowe poraienie dzieciqce, ani
radaczka, Zalecit dalsze hadania w jed-
rym z niemieckim centrdw epiteptologii.
{/ Polsce nie ma takich o§rndköw. NFZ nie
;godzii siq jednak ru finansowanie badafi
v Niernczech, tlumacz4c,2e w Polsce lest
vielu znakomitych neurolog6rv. Jedynyrn
vyj§cieru tryl wyjazcl ua stale do Nierniec.
)o sze(ciu ffiodniach baclari w centrurm
rpileptologii Iekarze jeclnoznacznie
vykluczyli padaczkq i przebyte winlsowe
:apalenie mözgu. Pojawialy siq nowe po-
lejrzenia, Wr'eszcie paclta diagnoza: AHC.
lodzice zclccydowali, lry nie podawad
ui cdrce leköw przeciwpaclaczkowych.
laczqla rat5wiö. Miala prawie 16lat.

U piqcioletniej Karolinki Witkowsl<iej
\l-lC zdiagnozowano po czterech lataclr
rd pojawienia siq objarvr'rl. Pie rurszy atak
niata w r,viel<u czterech rniesiqcy: zez,

;ztywne qcz.ki i niril<i, sz.ybkioddech.
{orlzice pojechali z niil do szpitala, gdzie
;[wierdzono padaczkg. Mirno stosu-
vania lekow p rzecirapadaczkowych
lostawala niedowladu prawej albo lewej
;zg(ci ciaia, Pmesfawala ntöwid, L,ekarze
;hvicrtlzili, 2e to padrrczkar lel<oopdrna, ale
rie zalccali odstawiania lek6w llodzicom
rbjar,vy nie pasowaly do obrazu padacz-
d. §zukai i lrnlejnych lrer"rnrlogdw. AHC

u ich cörki stwier dzono w warszawsl<im
sz.pitalu na Banacha,

furek Zacher czekat na rliagnozq 19 lat,
choi juz jako uienrowlg nrial dziwne
niedowlacly, potern utykal ai wreszcie
przestal chod zit. lei.dienie po szpita-
lach, ko lej ne prz;yp,uszcz,enia : mözgowe
pomäenie dzieciqce, nrigena dzieciqca,
stwardnienie rozsiane, lradaczka. Lel<i nie
dzialaty nie zmniejszaty czqstotliwo§ci ani
sity napadöw Po nielctdrych furek przesta-
wal chodziö, po innych napady byly nawet
silniejsze. W koricu AllC polwierdzaj4
badania genelyczne w Niemczech.

Na co dzieri f urek funkcjonu.ie dotrue:
pogodny, dowcipny, intertsujq go sport,
polityka, historia. Jest w szkole police-
alnej, na zajgcia odwozi go ta[a, bo atak
rno2e siq zacz4tw kaidej chwili,

P(}SZUKIWANIA W EENATH
'l'nrdno zrtalet( firmg farmaceutycznE

inwestujqcq w badania naukowe nad
lcl<ami, l«6rych nie spmeda potem w mi-
lionach opakowari, tak jak na pruyktad
5r odkörv przeciwbölowych. Na opmcowa-
niu skutecznych terapii Irajbardziel zalerq
rodzicorn chorych dzieci. Jesieniq roku
2011 we Wtoszech oclttywa siq syrnpo-
zjum naukowe, orgartizowane migdz.y in-
nyni przez wloskie stowatzryszenie AHC.

- Wykorz.ystano okazjq, 2e w jeclnym

mie.iscu byto kill«rnastu badaczy z 162-

nych kraj 6w: biologdw genetykdw, neu I§-
logdw. Zostali poproszeni do jednego

pomieszczenia, gdzie szefowa stowarzy-
szcnia Rosaria Vavassori powiedziata :

,,Nie wyjdziecie sQd dopöty, dopdki
nie o§wiadczycie na pi§nrie,2e od dziS

bgclziecie wsp6lrrie pracowai i ponroiecie
nanr, ho nie chcerny czekaö nastqpnego
stulecia na odkrycie przyczyny choroby" -
opowiacla Parowicz,

Na efbktywspdlnych prac nie tüeba
byto diugo czeka(.- jui.1t) stycznia 2012r'.
w Duke Universityw l(arolinie Pdinocnej,
rare wspdtpracy z naul<owcami z l<ilkuna-
sru krai6w, dokonano odkrycia przryczyny

genetycznel Al'lC. Olcazalo siq, ie za choru-
bq odpowiedzialne sq mutacje w genic AT-

P1A3 i 2e nie jest to choroba dziedziczona
od rndzicdw Do rnutacjigenu dochodzi
w okresie okolozaploduienictwym. Nie rna

ryzyka,2e kolejne clziecko tych sarnych
rodzicdrv urodzi siq z Al-lC.

Stowar.yszenia rodzicdw zwlasz,cza
ameryl<ari.skie, wloskie i fiancuskie,
wspierajq naru kowcdw finansowo.
0rganizLriq akcje charytaffwne, starhljE
w l:iegach maratorisl<ich, roclzice sprue-
dajq kartld §wiqteczne, uZywane ubrani&
zatrar,vki. W Islandii, gdzic jest §dko

jedno dziecl<o z AI-lC, stowaruyszenic
uczestniczy w slynnynr biegu matatoti-
sl<itn w Reykjavil<u, or"ganizuje kiermasz
charytatywny, zuajduje donator{w Cztery
Iata temu amerykariska ftuxlacja AHC
wygrata koukurs koncernu Pepsi-Cola na
grant naukowy na baclania w wysoko§ci
250 §/s, dol. - opor,viada Parowicz.

W Polsce te fbrmywspomagania dopie-
ro ruczl«rj4, a nasi naukowry na razie nie
wlqczyli siq w prace nad lekiem na ALIC.

Nic mozna nawet u nas prueprowacizii
badari genetycznyc[ ktör'e potwierdzajq
chorobq. Chore dzieci utlaio sig wl4czyi
do llrugramu naukowego w niemieckiej
Getyndze iwykonai badania w ranrach
gmntu naukowego [k«lszt zdiagnozowania
choroby u jednego clziecl« to okolo 4 tys.
euroJ. Gdytry nie dzialalno6ö rnclzicöw,
wiele elzieci do tej pory byloby lerzonych
na innq chorobg. - Jedna z marn, kt6ra
bardzo manemu nerrrologowi dziecigce-
mu m6wita,2e jej dziecko na pewno nic
ma padaczki, zostala przez niego odeslana
do psychiahy 0bawiam sig, ze gdyby nanr
przypadkowo nie udalo sig hafiö do kiini-
ki, w ktdruj lel<aru powiedzial zderydowa-
nie: ,,To uie padaczka'lnasza cirr-ka do tej
pory 2ylahy z diagrroz4 padacz.ki i mcizgo-
wego poraienia dzieciqcego * mörvi Parc-
wicz. W Polsce mecz.ywisto§i wyglqda tak,
ie nawet po diagnozie pacjer,ci nie s4 pod
opiek4 specjalistvcznych o§rodköw bo po
prostu ich nic ma.

Ifilka latternu dziqld walce rodzicöw
uclato si g znaleLt i vrryprodukowaö lek na
rzadkq chorobq Ponrpego. Rodzice dzicci
z AI'IC wyznaczyli sobie i naul<owcom ccl:
15 lat rTa odkrycie iwprowadzenie terapii
sl<utecznej w walce z. AI-IC.

Rndzice tego czasu nie martrujq. Matna
Karoliny podsuwa jej eclukacyjrre zabaw-
l<i, chodziz niel do logopedy, rta rehabi-
litacjg, by do czasu wynalezienia terapii
choroba zostawila jak najrnniej §laddw,
prz-ede wszystkim w mözgu. l{odzice Jur-
l<a uczq go samodzielno$ci. - 1'|urnaczyny
ntu,2e nie moi.na sig nad sobq u2alai,
trzcba clawai sobie radg i i§ö datej - uröwi

Janina Zacher; rnama chiopca. W tyni rol<u

Jurek bqdzie zdawaö maturq. Na polskirn
ma mieö nauczryciela wspomagajqcego, bo
trutlno mu pisai.

Cosia je*dzi na specjalrrynr trdjkolo-
wym rowerze. Na lirzniku rna ju2lronad
7 tys. krl. Na pmeja2d2kiwybiera siq
z nramq.'lhta, chocia2 nie nta wyksztat-
cenia pedagogicznego, uczy jq w dotnti
cryta( pisaö,liczyü.

Wiam rodz.icdw nle rna gmnic.
Podobnie jak nie rnajq granic rnoiliwo§ci
ludzkiego möz"gu.'


