Polskie Stowarzyszenie
na Rzecz Osob z AHC

AHC - naprzemienna hemiplegia dziecieca,
(ang. Alternating Hemiplegia of Childhood) jest
ultrarzadka chorobg neurologiczng, uwarunkowa-
ng genetycznie. Dzieci przychodzg na swiat pozor-
nie zupetnie zdrowe, bez jakichkolwiek objawoéw
choroby. Ujawnia sie ona w wieku kilku miesiecy,
do pottora roczku. Objawia sie atakami czasowe-
go niedowtadu/paralizu jednej strony ciata, kto-
re moga trwac od kilkunastu minut do kilkunastu
dni. Podczas ataku chory zachowuje petng Swia-
domosc¢. Dotknieta strona ciata moze zmieniac
sie nawet co kilka minut w czasie ataku. Niedo-
wtady moga by¢ wiotkie lub z elementami spas-
tyki — wéweczas z reguty objawem towarzyszacym
jest trudny do wytrzymania bdl. Nierzadko atak
obejmuje rownoczesnie obie pofowy ciata. Wte-
dy dochodzi¢ moze do utraty zdolnosci mdwienia,
potykania lub nawet zaburzen zdolnosci oddycha-
nia, co jest juz bezposrednim zagrozeniem zycia.
Chorobie towarzyszy opdznienie rozwoju
psychomotorycznego réznego stopnia. Ze wzgle-
du na nieprzewidywalnos¢ wystgpienia atakow,
osoby dotkniete zdane sg na catodobowag opieke

asystenta, najczesciej mamy, ktdra musi zrezy-
gnowac z pracy zawodowe;.

Na swiecie jest okoto 700-800 osdb z tg diagnoza.
Czestotliwos¢ wystepowania tej choroby jest bar-
dzo niska, 1:1.000.000. Nasze stowarzyszenie ma
pod opiekg 16 osdb. Tyle udato nam sie znalezé.
Statystycznie w Polsce powinno by¢ ok. 30-40
chorych. Dzieki obtednej ochronie danych nie moz-
na uzyskac zadnych danych od lekarzy. Wiemy,

ze cze$¢, zwtaszcza starszych pacjentéw zyje z bted-
ng diagnozg. Zazwyczaj jest to mdézgowe porazenie
dzieciece i/lub padaczka lekooporna. Oczywiscie
niestety - ze wzgledu na tak matg ilos¢ chorych
zainteresowanie lekarzy, naukowcow i przemystu
farmaceutycznego jest zupetnie znikome.

Kilka lat temu rodzice aktywni w organizacjach
pacjenckich na swiecie porwali sie na rzecz do tej
pory nieznang — postanowili wzig¢ w swoje rece
badania naukowe nad choroba.

Podczas konferencji naukowej poswieconej ,,naszej”
chorobie we wrzesniu 2011 w Genui udato sie
naktoni¢ grupe naukowcdéw do podjecia wspdlnego
wysitku. Dalej chodzito o sfinansowanie tych kosz-
townych badan - udato sie zebra¢ ponad 1.500.000
USD i znalez¢ zainteresowanych badaczy na catym
Swiecie. 29.01.2012 dokonat sie przetom i grupa
naukowcéw pod kierunkiem kilku oséb z Duke
University odkryta genetyczng przyczyne choroby.
Mutacje de novo w genie ATP1A3. 29.06.2012 wy-
niki zostaty opublikowane w prestizowym czasopis-
pismie ,,NATURE Genetics”. Tego samego dnia opu-
blikowane zostaty w innym prestizowym czasopis-
mie ,, THE LANCET Neurology” rezultaty badan pro-
wadzonych w Niemczech, w klinice uniwersyteckiej
w Getyndze. W marcu 2013 japoriscy naukowcy tez
potwierdzili te mutacje jako przyczyne AHC. To
»zaostrzyto apetyty”, a zarazem dato pewnosé,

ze uda sie uczyni¢ AHC chorobg uleczalng i pomadc
naszym dzieciom. Aktualnie wszedzie na swiecie
zbierane sg w rozmaitych akcjach charytatywnych
(uzywane juz jako spolszczenie angielskie stowo
fundraising jest tu wtasciwym okresleniem) $rodki
na dalsze badania.

Naukowcy z catego swiata spotykajg sie raz w roku

i rozprawiajg o swoich badaniach i osiggnieciach.
Pierwsze sympozjum ,ATP1A3 w chorobie” odbyto
sie w grudniu 2012 w Brukseli, drugie we wrzesniu
2013 w Rzymie, trzecie w sierpniu 2014 w Lunteren
w Holandii. Na miejsce spotkania w roku 2015 wy-
znaznaczono Durham (NC, USA), gdzie siedzibe ma
Duke University. Zatozono tam pierwszg i jak dotad
jedyna na s$wiecie Klinike AHC. Duke University jest
jednym z wiodgcych na $wiecie osrodkéw badaw-
czych zajmujgcych sie ,,nasza” choroba.

Prace badawcze koncentrujg sie aktualnie na poszu-
kiwaniu mechanizmu zaburzen w btonie komérkowej
neurondw, ustaleniu korelacji genotypu i fenotypu
choroby oraz poszukiwaniu przyczyny choroby u ok.
24% chorych, ktdrzy nie wykazujg mutacji w genie
ATP1A3.

Jestesmy przekonani, wierzymy goraco,

ze w stosunkowo niedtugim czasie spetni sie nasze
marzenie:

bedziemy mie¢ metode pomocy naszym
dzieciom i ich rodzinom, bedziemy miec
metode leczenia AHC (naprzemiennej
hemiplegii dzieciecej)!!!

Na zdjeciach nasi podopieczni




My, Polacy, jak dotad nie wigczylismy sie aktywnie w
badania nad chorobg. W Polsce nie prowadzi sie
zadnych prac badawczych w tym kierunku. Za sukces
poczytujemy sobie fakt, ze udato sie ,,podtgczy¢”

9 dzieci do programu naukowego w Niemczech

i wykonad badania genetyczne. W Polsce nie
wykonywano dotychczas badan tego genu, wiec
uzyskana przez nasz system opieki zdrowotnej
oszczednosc jest tylko teoretyczna: 36.000 EUR. Nasi
przebadani pacjenci mogg zosta¢ witgczeni do badan
za granicg, na co wyrazili zgode. Chcielibysmy tez,
choc¢by minimalnie partycypowac finansowo

w poszukiwaniu mozliwosci leczenia choroby.
Stowarzyszenie nasze jest pozarzgdowg organizacjg
non profit — dysponuje tylko Srodkami pochodzgcymi
ze sktadek cztonkowskich i darowizn.

Stad nasza gorgca prosba o wsparcie
finansowe.

Wiecej informacji na stronach internetowych.
Zapraszamy do odwiedzania ich:
www.stow.ahc-pl.org

oraz na Facebooku: Polish Association ahc-pl .
Polskie Stowarzyszenie na Rzecz oséb z AHC ahc-pl
jest cztonkiem:

- Krajowego Forum na rzecz terapii chordb rzadkich
ORPHAN (organizacja parasolowa stowarzyszen
pacjenckich zwigzanych z chorobami rzadkimi)
http://www.rzadkiechoroby.pl

- EURORDIS (europejska organizacja parasolowa
stowarzyszen pacjenckich zwigzanych z chorobami
rzadkimi) http://www.eurordis.org

- AHCIA (International Alliance AHC) - platforma
informacyjna na temat organizacji pacjenckich i
pojedynczych rodzin dotknietych AHC na swiecie
http://ahcia.or

- AHCFE (AHC Federation of Europe) — federacja
organizacji pacjenckich AHC w Europie
http://www.ahcfe.eu

- Federacji Pacjentéw Choréb Rzadkich w Europie
Srodkowej i Wschodniej http://frd-cee.org

Fragment Statutu dotyczacy zadan, jakie realizujemy:
,Celem Stowarzyszenia jest dziatalnos¢ pozytku

publicznego - dziatanie na rzecz wyréwnywania szans
dzieci, mtodziezy oraz dorostych pacjentéw

z AHC (alternating hemiplegia of childhood,
naprzemienng hemiplegia dziecieca), podejmowanie
dziatan, ktére zmierzajg do optymalizacji warunkéw
rozwoju i edukacji:

Dziatania na rzecz prowadzenia ich ku aktywnemu
uczestnictwu w zyciu spotecznym oraz wspierania ich
rodzin. Uswiadamianie odpowiedzialnosci za zdrowie
wtasne, rodziny oraz funkcjonowanie

w spotfeczenstwie. Integrowanie dzieci, mtodziezy
oraz dorostych pacjentéw z AHC oraz d3gzenie

do witaczania ich do zycia spotecznego zgodnie

z Konwencjg o Prawach Osdb Niepetnosprawnych
(inkluzja). Pobudzanie swiadomosci spoteczenstwa
w zakresie potrzeb oséb z AHC. Wspotpraca z orga-
nizacjami krajowymi, miedzynarodowymi i zagra-
nicznymi o podobnych celach dziatania.
Organizowanie i prowadzenie dziatalnosci
edukacyjnej i szkoleniowej na rzecz rodzicéw,

opiekunoéw, nauczycieli, lekarzy i terapeutéw osdb
dotknietych AHC. Stworzenie osrodkéw
kompleksowej diagnostyki orez leczenia chorych
na AHC.”

Wszystkie dane Stowarzyszenia:

Polskie Stowarzyszenie na Rzecz Oséb z AHC ahc-pl
ul. Powstancow Slaskch 89/372  01-355 Warszawa
tel.: 223001849 fax:22 3001879

mail: info@stow.ahc-pl.org

lub  ahc-pl@gazeta.pl

Internet: www.stow.ahc-pl.org
Facebook: Polish Association ahc-pl

KRS: 0000451053
REGON: 146550747 NIP: 5223004078
Bank PKO BP

Nr konta: 03 1020 1068 0000 1202 0225 6626

dla wptat spoza kraju:

IBAN: PL03|1020]1068|0000]|1202]|0225|6626
BIC (SWIFT): BPKOPLPW

przyktadowy tytut wptaty: darowizna na dziatalnos¢

statutowa.



http://www.stow.ahc-pl.org/
https://www.facebook.com/pages/Polish-Association-ahc-pl/327519677346224
http://www.rzadkiechoroby.pl/
http://www.eurordis.org/
http://ahcia.org/
http://www.ahcfe.eu/
http://frd-cee.org/
mailto:info@stow.ahc-pl.org
mailto:ahc-pl@gazeta.pl
http://www.stow.ahc-pl.org/
http://www.facebook.com/pages/Polish-Association-ahc-pl/327519677346224

