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I ZBIORKA 1% PODATKU ZAKONCZONA

— ZAPRASZAMY ZA ROK!

Juz po raz trzeci nasze Stowarzyszenie zbierato 1%
podatku dochodowego. Zbiérka za 2011 r. zakonczyta
sie 30 kwietnia. Wszystkim zaangazowanym w zacheca-
nie podatnikéw do przekazania nam 1% podatku bardzo
mocno dziekujemy! Wiele oséb nie tylko z kregu chorych
i ich rodzin zaangazowato sie w pomoc i mamy nadzieje,
ze przyniesie to efekty w postaci wiekszej ilosci funduszy
na naszg dziatalnosc.

Ze wzgledu na kalendarz podatkowy w Polsce, dopie-
ro jesienig bedziemy mieli petne informacje na temat ze-
branych pieniedzy i srodki na koncie. Z doswiadczenia po-
przednich lat wiemy, Ze nalezy uzbroiC sie w cierpliwo$¢
i czekaé, az pienigdze wptyng i dostaniemy rozliczenie

©
©

kazali na konkretnego chorego. Na pewno poinformujemy

z urzedu skarbowego.
Dzieki niemu bedzie-
my wiedzie¢ ile pie-
niedzy podatnicy prze-

o wszelkich nowych wiadomosciach dotyczacych tego-
rocznej zbiorki 1% podatku na naszej stronie internetowej

www.mnd.pl Zapraszamy!

Zachecamy do pomocy naszemu
Stowarzyszeniu za rok!

Pawet Bata

WSPARCIE FINANSOWE DLA CHORYCH

— PROGRAM ,,POMOCNA DLON”

Nadal trwa Il edycja programu ,Pomocna dion”. Po-
niewaz wiemy, ze najciezszym i najbardziej wymagaja-
cym etapem choroby, réwniez pod wzgledem finanso-
wym, jest jej terminalna faza, kiedy przykutego do t6zka
chorego nierzadko wspomaga respirator i PEG, postano-
wiliSmy wesprze¢ jednorazowg pomocyg finansowg wy-
noszaca 500 zt chorych spetniajgcych ponizsze kryteria:

- chory na SLA lub inng chorobe z grupy MND prze-
bywa w domu;

- chory jest wentylowany mechanicznie lub zywiony
enteralnie (np. PEG) lub jest chory obtoznie.

Rozumiejac, ze chorzy i ich bliscy majg dosy¢ zma-
gania sie z biurokracjg przez wypetnianie pism urzedo-
wych, zaswiadczen, itp., ograniczyliSmy do minimum
wymagania natury formalnej. Co zatem nalezy zrobic,
aby otrzymac te pomoc? Gdy cierpigcy na SLA spetnia
wyzej wymienione kryteria, dalsze czynnosci zmierzaja-
ce do otrzymania pomocy sg bardzo proste. Wystarczy
bowiem, aby:

- jakikolwiek lekarz w zaswiadczeniu potwierdzit, ze
dana osoba choruje na SLA/MND, przebywa w domu
i jest w stanie ciezkim;

- chory ubiegajacy sie o pomoc wypetnit formularz -
whniosek (tylko jedna strona A4).

Wypetnione i podpisane zaswiadczenie i wniosek na-
lezy wystaé na adres siedziby naszego stowarzyszenia:

Stowarzyszenie deklaruje przekazaé pienigdze w ter-
minie do 7 dni od otrzymania dokumentéw osobom, ktére
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zakwalifikujg sie do programu.
Ze wzgledu na ograniczone
Srodki, jakimi dysponujmy, pro-
gram ,Pomocna dton” bedzie
trwat do wyczerpania funduszy
- informacja o jego zakonhcze- |
niu pojawi sie na stronie inter-
netowej stowarzyszenia. Oso-
by, ktére juz raz skorzystaty
z naszej pomocy przed pazdziernikiem 2011 r. mogg to
zrobi¢ ponownie. Inni, ktérzy otrzymali wsparcie w cza-
sie od 10. 2011 r. do teraz, niestety muszg poczekaé na
kolejng edycje programu. O
———
Stowarzyszenie
Dignitas Dolentium

Ul. Gorczanska 26
34-400 Nowy Targ

Wzory wymaganego zaswiadczenia lekarskiego,
formularz wniosku oraz regulamin programu
.,Pomocna dtonn” znajdujg sie na naszej stronie

internetowej www.mnd.pl Zaswiadczenie lekarskie
musi by¢é wydane na wskazanym wzorze. :

Pawet Bata
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I ARTYSCI CHORYM NA SLA

W Swiatowy Dzien Chorego, 11 lutego, odbyt
sie koncert charytatywny pod tytutem ,Dla M....”
(M od Mirka chorego na SLA, meza pomystodaw-
czyni koncertu) w Europejskim Centrum Matecznik
Mazowsze pod Warszawa. Impreze organizowata
warszawska fundacja Rowni Wsréd Réwnych, na-
sze Stowarzyszenie rowniez pomogto w realizacji
tego projektu.

Wystgpito wielu artystow, gtdwnie zwigzanych
z muzykag klasyczng jak pani Matgorzata Godlew-
ska, solistka Teatru Wielkiego Opery Narodowe.
Byli rowniez artysci tworzacy i wykonujacy muzykag
popularng jak pani Monika Kuszynska. Koncert po-
prowadzit pan Karol Strasburger. Pomimo oddale-
nia od Warszawy i zimowej aury, byto wielu widzéw,
a atmosfera byta gorgca. Impreze dopetnita aukcja
réznych przedmiotéw np. ptyty, ksigzki i upominki
od znanych 0s6b.

Natomiast 21 kwietnia w Nowym Targu odbyt
sie Il Wiosenny Koncert Charytatywny organizo-
wany przez uczniow | Liceum Ogodlnoksztatcgcego
im. Seweryna Goszczynskiego. Zagrali lokalni mu-
zycy reprezentujacy rozne style, od muzyki klasycz-
nej przez pop, reggae, ska, po hip-hop w wykonaniu
wschodzacej ogdlnopolskiej gwiazdy tej muzyki ra-
pera B.A.K.U. Réwniez i tym razem publicznos¢ nie
zawiodfa i wypetnita prawie catg sale widowiskowg

II WIOSEN SONCERT
CHARYTAT }

Artysci chorym na \‘
stwardnienie zanikowelboczne

21 kwietnia 2012
godzina 17.00
sala widowiskowa MOK

AT SHRTEER Y
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MOK-u w Nowym Targu. Poza muzykg byly prze-
mowienia oraz recytacje poezji i prozy. Odwiedzit
nas nawet Burmistrz Nowego Targu — pan Marek
Fryzlewicz. W czasie okoto dwugodzinnego koncer-
tu zebrano prawie 1900 zi.

Dziekujemy!

sk neeptorg.al

Pawet Bata

I SPOTKANIE W WARSZAWIE

26 marca w Warszawie miato miejsce spotkanie
chorych na SLA i ich bliskich. Doszto ono do skut-
ku dzieki goscinno$ci panstwa Marioli i Mirostawa
Kowalskich. Gosciem specjalnym byfa pani Anna
Dymna, znana aktorka i osoba o wielkim sercu , od
lat pomagajaca potrzebujgcym.

Najblizsze spotkanie chorych na SLA i ich ro-
dzin odbedzie sie w Nowym Targu 7 lipca. Bedzie
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ono jak zwykle potaczone z ciekawymi wykfadami
i Walnym Zgromadzeniem cztonkéw Stowarzysze-
nia Dignitas Doletnium. Szczegdtowe informacje

znajdg Panstwo na stronie www.mnd.pl

Zachecamy do organizacji podobnych
wydarzen! Mozemy jako Stowarzyszenie czes-
ciowo ponies¢ ewentualne koszty. Zainteresowa-
| nych prosimy o kontakt mnd-sla@wp.pl I

Pawet Bata



OSRODEK CHOROB RZADKICH
URUCHOMIONY W KRAKOWIE

Choroby rzadkie (ang. RD — Rare Diseases) to schorzenia cze-
sto o ciezkim i przewleklym przebiegu, najczesciej uwarunko-
wane genetycznie. Wystepuja rzadko — mniej niz 5 przypadkow
na 10 tys. oséb. Mimo, ze do tej pory zdiagnozowano i opisano
w definicji chorob rzadkich 5 do 8 tys. réznych jednostek cho-
robowych, wiedza na ich temat jest wciaz znikoma. SLA réwniez
nalezy do choréb rzadkich.

Najwiekszym problemem oséb ordynujgca, dziala takze ambula-

chorych na RD jest czesto niemoz- toryjnie — kazdy pacjent otrzymuje

Rare Disease Day-

i ich rodzin sg ogromnym problemem.
Kierownictwo szpitala zwraca uwage

nos¢ uzyskania wiasciwej m
an

. . sz | 2 .~
diagnozy, oraz koniecznos¢ | | Szpital Uniwt'-'rgyn?{_'l;i w Krakowl€ m

poszukiwania na terenie ca-
tego wojewddztwa, a nawet
kraju, lekarzy réznych spe-
cjalnodci. Naprzeciw tym
problemom wyszedt Szpital

Uniwersytecki w Krakowie,

ktory od 1 marca 2012 roku |
uruchomit w ramach swojej
placéwki Osrodek Choréb
Rzadkich -

www.su.krakow.pl/choroby-rzadkie
Pacjenci mogg w nim zasiega¢ po-
rad specjalistow z kazdego oddziatu

wilasng sSciezke badan, po wstep-

nej diagnostyce jest kierowany na
odpowiedni oddziat (jesli zachodzi

na korzysci wspétpracy po-
miedzy lekarzami réznych
specjalnosci, jak i multidy-
scyplinarnos¢  prowadzo-
nych dziatan ku szybkiemu
i przede wszystkim — efek-
tywnemu  diagnozowaniu

i leczeniu pacjenta.

Osrodek przyjmuje prze-
de wszystkim osoby cier-
piace na choroby rzadkie
(w tym SLA) z terenu wojewddztwa
matopolskiego, ale swoim zasiegiem
obejmuje réwniez Polske potudnio-

szpitala. taka konieczno$¢), bez koniecz- wa.
nosci samodzielnych poszukiwan
Nowy osrodek spetnia role ko- i formalnosci, ktére dla chorych Dominika Szymarniska

Nowoczesny program badan nad komorkami macierzystymi
ufundowany przez MND Association zaowocowat odkryciem,
ktore moze mie¢ kluczowy wptyw na poszukiwanie metod
leczenia SLA.

KOMORKI MACIERZYSTE POMOGA

POZNAC MECHANIZM SLA

Miedzynarodowy zesp6t badaw-
czy pod kierownictwem sSwiatowej
klasy naukowcow z Uniwersytetu
w Edynburgu, Londynskiego King’'s
College i Uniwersytetu Columbia
(NY) po raz pierwszy wykorzystat
komorki macierzyste pochodzace ze
skory dorostego cztowieka, by wyge-
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nerowac zywe, ludzkie motoneurony,
ktére wykazujg cechy charaktery-
styczna dla SLA.

Uszkodzone motoneurony stano-
wig ogromny potencjat. Jako wyjat-
kowo realistyczny model laboratoryj-
ny choroby, mogg pozwoli¢ na szybki
.przesiew” tysiecy lekow, jak réwniez

mogg pomaéc w zrozumieniu podsta-
wowych mechanizmow choroby.

Co zrobili naukowcy?
Naukowcy rozpoczeli prace na

komodrkach pobranych od 56 letnie-
go mezczyzny, cierpigcego na rzad-
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ka dziedziczng posta¢ SLA spowodowang mutacjami
w genie TDP-43. Mimo, ze nieprawidlowosci w tym ge-
nie nie sg czeste, biatko produkowane przez gen TDP-43
zostato wskazane jako jeden z najwazniejszych czynnik
w wiekszosci przypadkéw SLA. Naukowcy wykorzysta-
li specjalny ,koktajl” zwigzkéw chemicznych, by ,prze-
programowac” pobrane komorki skory, przeksztatcajac
je najpierw w komorki macierzyste podobne do tych
pochodzacych z embrionéw, a nastepnie w motoneuro-
ny. W poréwnaniu do motoneuronéw wygenerowanych
z komorek skéry zdrowych oséb, motoneurony z niepra-
widtowym TDP-43 wykazujg obnizong przezywalnos$¢
i zwiekszong podatnos$¢ na uszkodzenia. Biatko TDP-43
wykazuje zwiekszong tendencje do zbijania sie i agre-
gacji. Jest znakiem rozpoznawczym chorych neuronéw
w SLA i po raz pierwszy daje naukowcom mozliwos¢
stwierdzenia bezposredniego wplywu zmutowanego
TDP-43 na ludzkie komorki.

»,Niewypowiedziane mozliwosci”

Wyniki zespotu, opublikowane w czasopismie PNAS
dostarczajg dowody, ze komérki skéry moga byé z powo-
dzeniem zamieniane w uszkodzone neurony motorycz-
ne.

Jednoczeénie stanowig one znaczny postep ku celowi
przewidzianego na £800,000 programu — opracowania
i scharakteryzowania solidnego, ludzkiego modelu ko-
moérek SLA, ktére mogtyby by¢ udostepniane naukow-
com z catego Swiata.

Dr Brian Dickie, dyrektor do spraw rozwoju badan
w MND Association powiedziat: ,Ten postep jest kamie-
niem milowym na drodze do opracowania modelu labo-
ratoryjnego SLA, ktéry wiernie odzwierciedlatby zmiany
zachodzace w komérkach pacjenta. Jest rowniez dowo-
dem na niepodwazalne znaczenie wspotpracy miedzy-
narodowej wybitnych naukowcéw z wiodacych instytucji
na catym swiecie, ktdrzy skupiajg sie wokét jednego celu,
jakim jest zrozumienie i ostateczne pokonanie tej wynisz-
czajacej choroby”.

Prof Siddharthan Chandran z Uniwersytetu w Edyn-
burgu, prowadzacy program: ,Uzycie komérek macie-
rzystych pacjenta do stworzenia modelu SLA ,na szkiet-
ku” oferuje niezliczone mozliwosci badania przyczyn tej
strasznej choroby, jak rowniez przyspiesza opracowywa-
nie lekéw poprzez umozliwienie taniego testowania wielu
tysiecy mozliwych Srodkow”.

Dominika Szymariska

Szerokie badania nad mechanizmem SLA, o ktérych do tej
pory moglismy czytac tylko w zagranicznej prasie naukowej,

celther

docierajg takze do naszego kraju. Teraz polscy badacze . "I POLSHA

i polscy pacjenci bedg mieli mozliwoSc wniesc ,,cos od siebie”
do prowadzonej na catym Swiecie walki ze stwardnieniem

bocznym zanikowym.

)

BADANIA NAD SLA TAKZE W POLSCE

Firma Celther Polska sp. z 0. 0. wosci

ich pracy.

Prace, ktdre pla- Na czym polega badanie?

zwrdcita sie do naszego Stowarzy-
szenia z prosbg o pomoc w prze-
prowadzeniu badan  naukowych
dotyczacych opracowania nowych
narzedzi badawczych i prowadze-
niu nowych terapii w walce z SLA.
Najwiekszym problemem, z ktérym
borykaja sie naukowcy, jest brak od-
powiedniego modelu badawczego,

co zdecydowanie ogranicza mozli-
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nuje firma Celther Polska sp. z 0. o.
nie sa badaniami klinicznymi, nie
polegaja na testowaniu lekéw, ale
sq bardzo wazne dla odkrycia sku-
tecznego leku. Projekt wystartowat w
marcu tego roku i w jego wyniku ma
powstaé seria linii komérkowych, na
ktérej bedzie mozna testowaé nowe

rozwigzania.

Badanie polega na przeksztatca-
niu komorek skéry w warunkach in
vitro w komorki macierzyste, a dalej
w motoneurony (naznaczone niepra-
widtowosciami zwigzanymi z choro-
ba), ktére stajg sie obiektem badaw-
czym. Badania tego typu sg juz z po-
wodzeniem prowadzone na $wiecie
(patrz artykut ,Komérki macierzyste



pomogg poznaé mechanizm SLA”
str 4).

Podczas pobierania materiatu
pacjent nie bedzie odczuwat znacza-
cego dyskomfortu — po uprzednim
znieczuleniuu niewielkiego obszaru
skory, za pomocg skalpela zostanie
pobrany wycinek skéry o wymiarach

2x2x3 mm, po czym nha powstatg

rane zostanie natozony jatowy opa-
trunek. Usuniecie tak niewielkiego
fragmentu skory nie wptywa na zdro-
wie pacjenta.

Badanie prowadzone przez firme
Celther Polska sp. z 0. o. jest catko-
wicie bezpieczne i legalne, a osoby
ktére pracujg nad rozwojem wiedzy
o rzadkich chorobach posiadajg od-

powiednie pozwolenia i kwalifikacje.

Dlatego serdecznie zachecamy Pan-
stwa do wziecia udziatlu w tym pro-
jekcie - jest to doskonata okazja, by
kazdy z nas mogt przyczyni¢ sie do
prowadzonych w wielu krajach dzia-
tan majacych na celu jak najszybsze
zwyciestwo nad SLA.

Dominika Szymanska

Naboér pacjentéw do badania jeszcze nie ruszyl! Zainteresowanych zapraszamy do sledzenia
; dziatu ,,Aktualnosci” na naszej stronie internetowej www.mnd.pl, ;
E tam bedzie mozna uzyskacé potrzebne informacije. !

WSPOLNY MECHANIZM RODZINNEGO (SOD1)
| SPORADYCZNEGO (OPUSZKOWEJ ODMIANY) SLA

Na podstawie wielu doniesien na-
ukowych wiemy, ze ok. 10% wszyst-
kich przypadkéw SLA jest uwarun-
kowana genetycznie. Zas okoto
20% przypadkéw rodzinnej odmiany
SLA zwigzana jest z mutacjg genu
SOD1, niosgcego informacje na te-
mat bardzo waznego enzymu, ktéry
nazywa sie cytozolowa Cu/Zn za-
lezna dysmutaza SOD1. Substancja
ta odpowiedzialna jest za usuwanie
Z naszego organizmu szkodliwych,
aktywnych form tlenu (tzw. wolnych
rodnikdw), ktore powstajg w ciele
cztowieka na skutek niektérych, za-
chodzacych w nim reakcji chemicz-
nych. Wolne rodniki sg bardzo reak-
tywne i tatwo taczg sie z pewnymi
zwigzkami organicznymi, powodujac
wyniszczanie komorek. Tak wiec kie-
dy dochodzi do mutacji genu SOD1,
enzym nie tylko nie dziata we wiasci-
wy dla siebie sposob, ale takze oka-
zuje sie by¢ toksyczny dla komoérek
nerwowych doprowadzajgc do ich
degenerac;ji.

Najnowsze wyniki badan, opubli-

kowane w Proceedings of the Natio-
nal Academy of Sciences, dotyczace
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roli enzymu SOD1 w sporadycznym
typie SLA. Zespdt prowadzony przez
badacza doktora Piera Pasinelli
z Pensylwanskiego Uniwersytetu
Thomasa Jeffersona i finansowany
przez ALS Association zadat sobie
pytanie, czy niegenetycznie uszko-
dzony enzym SOD1 moze prowa-
dzi¢ do choroby w przypadkach spo-
radycznego SLA. By to sprawdzi¢
zbadano chorych ze sporadycznym
SLA.

Analiza enzymu SOD1 wyizo-
lowanego z limfoblastow — niedoj-
rzatych komoérek, ktoére zazwyczaj
zmieniajg sie w dojrzate limfocyty
(biate krwinki) pochodzacych od gru-
py pacjentéw z sporadycznym typem
SLA, zidentyfikowata nieprawidto-
wg forme SOD1, ktéra przekracza
standardowy poziom utlenienia. Nie
stwierdzono korelacji pomiedzy po-
jawieniem sie u pacjenta hiperutle-
nionej SOD1 a pfcia, wiekiem, cza-
sem trwania i progresjg choroby.
Wykazano jednak korelacje z po-
stacig opuszkowsg, co podkresla, ze
glebszy mechanizm powstawania
SLA réznych typédw moze sie roznic,

a dalsza ocena hiperoksydacji be-
dzie mogta stanowi¢ biomarker do
réznicowania typdéw choroby, co
moze mie¢ znaczenie w terapii.

Przeprowadzone wczesniej bada-
nia sugeruja, ze uszkodzony enzym
SOD1 moze byé¢ nie tylko przyczyng
rodzinnych przypadkéw SLA potg-
czonych z mutacjami genu SOD1,
ale takze przypadkéw sporadycz-
nego SLA. W sierpniu 2011 roku,
podczas badan nad komérkami po-
branymi od zmartych pacjentow,
kierowanych przez dr Briana K
Kaspar’a ze Stanowego Uniwersyte-
tu Medycznego w Ohio stwierdzono
ze obnizenie poziomu SOD1 w as-
trocytach, moze zahamowac¢ uszka-
dzanie motoneurondw.

,Oczywiscie, musimy potwierdzic¢
nasze badania poprzez zwiekszenie
grupy badawczej, jednak cieszy-
my sie, ze obecnosc¢ zbyt utlenionej
SOD1 wydaje sie korelowa¢ z opusz-
kowym typem SLA co by¢ moze da
nam mozliwosci klasyfikowania spo-
radycznego SLA na podstawie kon-
kretnych biomarkeréw” podsumowat
Dr Pasinelli.

Dominika Szymariska
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Chorzy majgcy juz rozpoznane SLA przeszli bardzo dtugg i czesto skomplikowang droge zanim
ostatecznie okazafo sie, ze cierpig na stwardnienie boczne zanikowe. Bieganie od lekarza
do lekarza, badania, konsultacje, a czasem bfedne hipotezy ttumaczgce objawy skutkujgce
bardzo obcigzajgcym leczeniem np. operacyjnym — to chleb powszedni chorego i jego rodziny
Szukajgcych odpowiedzi na pytanie: co mijest? Czesto te zmagania trwajg latami wyniszczajgc
psychicznie wszystkich zaangazowanych. Bardzo trudno jest zy¢ w ciggfej niepewnosci,
nieustannie zadajgc sobie pytania: co dalej? co mi jest? czy bede mogt byc leczony? a jesli

tak, to w jaki sSposob?

Anatomiczne i patofizjologiczne podstawy rozpoznawania SLA

Diagnostyka tej strasznej choroby jest istotnym prob-
lemem, dlatego zdecydowaliSmy sie uczyni¢ z niego
temat numeru Kwartalnika, ktéry teraz Pahstwo czyta-
cie. Przedstawimy Panstwu zarys medycznych kwestii
rozpoznawania SLA, wywiad z dr n. med. Aleksandrg
Golenig z Kliniki Neurologii UJ w Krakowie, artykut na
temat réznych aspektéw rodzinnego SLA w kontekscie
diagnostycznym oraz zagrozen wynikajacych z samo-
-diagnozowania. Aby dobrze zrozumiec te problematyke,
musimy przedstawi¢ znaczenie kilku poje¢ medycznych.

SLA choroba motoneuronéw

W organizmie ludzkim istnieje wiele réznych rodzajow
ukfadow, tkanek i komorek je tworzacych. SLA atakuje
system nerwowy cziowieka, jednak nie catosciowo, ale
wybidrczo, prowadzac do niszczenia pewnej specyficz-
nej grupy komoérek nerwowych. Jakiej? Istniejg rozne
rodzaje neurondéw (komérek nerwowych) — sg neurony
zaangazowane w procesy myslowe, pamieé, kojarzenie,
odczuwanie bodzcéw ptynacych ze Srodowiska takich

jak: dzwieki i obrazy oraz petnigce wiele innych funkc;ji

wystepowanie objawow i dolegliwosci takich jak: atrofia
(zanik miesni), zaburzenia odruchdw i napiecia migeénio-
wego, problemy z méwieniem i wiele innych.

UMN i LMN

Motoneurony znajdujg sie w mdzgu, rdzeniu krego-
wym i w nerwach idacych do miesni, ktére mozemy kon-
trolowa¢ naszg wola. Kazdy z nich mozna przypisa¢ do
dwoch grup neurondéw ruchowych: do Gérnego Neuro-
nu Ruchowego UMN (z ang. Upper Motor Neuron) oraz
Dolnego Neuronu Ruchowego LMN (z ang. Lower Mo-
tor Neuron). Co to znaczy? Komorka nerwowa (patrz na
rysunek) skfada sie z ciatka neuronu i dtugiego aksonu,
ktoéry wraz z aksonami innych neuronéw, tworzy nerw, kté-
rym przekazywane sg impulsy nerwowe. Aby miesien za-
dziatat, musimy o tym pomyslec i ta czynnos¢ przebiega
w korze mézgowej (a doktadnie w korze ruchowej), gdzie
znajduja sie ciatka motoneurondéw, wytwarzajace impulsy
nerwowe. Musi on dotrze¢ do miesnia powodujac jego
skurcz. Jak to sie dzieje? Od kazdego ciatka motoneu-
ronu w korze ruchowej odchodzg aksony, ktérymi bieg-

w naszym ciele. Komorki nerwowe
niszczone przez SLA to gtéwnie te,
ktére odpowiadajg za prace miesni
zalezng od naszej woli. Pracujg one
np. gdy siegamy po kubek kawy lub
idziemy. Te komorki nerwowe nazy-
wamy motoneuronami albo neu-
ronami ruchowymi. SLA sprawia,
ze uszkodzone motoneurony nie

Zdrowy motoneuron | migsien

sg w stanie sprawnie przekazywac

Komérki nerwowe NEURONY

ng impulsy. Zatézmy, ze
pomys$leliSmy o porusze-
niu stopa: impuls z kory
ruchowej aksonami mo-
toneuronu biegnie przez
calty mézg oraz przez

rdzen kregowy, jednak

nie dochodzi bezposred-

Motoneuron dotkniety SLA

uszkodzony miesien (zanik) nio do miQéni, bo aksony

komoérek kory ruchowej

impulséw do witdkien miesniowych,
ktére u zdrowego cziowieka powodujg skurcz miesnia
zgodnie z naszg wolg. To bezposrednio przektada sie na
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nie sg az tak dtugie. Laczy
sie z innymi motoneuronami, ktérych aksony wychodzg

z rdzenia kregowego i stykaja sie juz bezposrednio
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z miesniem informujac go, ze ma sie skurczyé. | tutaj do-
chodzimy do tego, czym sg Gorny i Dolny Neuron Ru-
chowy. Maksymalnie upraszczajac, UMN to te komorki
tworzace kore ruchowa, wraz z wychodzacymi z nich ak-
sonami. Przekazujg one impulsy nerwowe do LMN, czyli
do drugich komorek, ktérych aksony unerwiajg miesnie. *

SLA okiem neurologa

Mozemy zatem podac szerszg definicje SLA, jako
choroby neurologicznej niszczacej selektywnie Goérny
i Dolny Neuron Ruchowy. Aby dobrze zrozumie¢ za-
gadnienia diagnostyki tej choroby, musimy jeszcze tg
definicje rozszerzy¢. Jak juz powyzej napisatem, UMN
tworzony jest przez ciatka motoneuronéw tworzace kore
ruchowg mozgu i ich aksony, ktére przekazujg impulsy
nerwowe do LMN. Jednak nie wszystkie aksony UMN
biegng przez rdzen kregowy, bo przeciez nie mamy tyl-
ko miesni w nogach i rekach, ale takze w obrebie gto-
wy i szyi. Pomimo tego, ze miesieh jezyka znajduje sie
bardzo blisko mézgu to réwniez tego typu miesnie sg
unerwiane dwuetapowo. Nie zagtebiajac sie w szczegoty
anatomiczne, w tym przypadku UMN tworzg motoneuro-

ny kory ruchowej z aksonami biegngcymi do tzw. jader
ruchowych, ktére juz stanowig ciatka neuronéw LMN, od
ktérych odchodzg aksony bezposrednio unerwiajace np.
miesien jezyka, tworzac nerwy czaszkowe.

Podsumowujac, Goérny Neuron Ruchowy to kora
ruchowa oraz drogi korowo-jgdrowe i drogi korowo-
-rdzeniowe. Dolny motoneuron tworzg nie tylko komaorki
zaczynajgce sie w rdzeniu kregowym, ale takze w omoé-
wionych wczesniej jadrach ruchowych. Zatem Dolny
Neuron Ruchowy tworzg neurony ruchowe jgder nerwéw
czaszkowych i nerwy czaszkowe oraz neurony ruchowe
rdzenia kregowego i nerwéw rdzeniowych.

Pawet Bata

* Twierdzenie, ze drogi ruchowe sg dwuneuronowe,
jest uproszczeniem, poniewaz drogi dwuneuronowe
stanowig zaledwie 7-15% wszystkich drog ruchowych.
W wigkszosci sg to drogi wieloneuronowe. Liczba neuro-
néw drogi zwigksza sie w rdzeniu kregowym za sprawg
neuronow posredniczgcych (interneuronéw).

I ROZPOZNANIE SLA

Stwardnienie Boczne Zanikowe jest bardzo trudne
do rozpoznania na poczatku choroby, gdy wystepujace
objawy sg subtelne i nie obejmujg wszystkich miesni.
Celem przyspieszenia i poprawienia jakosci diagnostyki
SLA, Grupa Badawcza Swiatowej Federacji Neurologii
ds. Choréb Neuronu Ruchowego w 1994 r. opracowata
kryteria diagnostyczne SLA. Byly one juz dwukrotnie mo-
dyfikowane — ostatni raz w 2006 r.

Moéwig one, ze do ustalenia diagnozy SLA konieczne
jest jednoczesne spetnienie pieciu warunkow:

Wymagane jest stwierdzenie obecnosci:
1. Cech uszkodzenia Dolnego Neuronu Ruchowego
(LMN) w badaniu klinicznym (przez neurologa), elektrofi-
zjologicznym (EMG i ENG) lub neuropatologicznym (bio-
psja miesnia);
2. Cech uszkodzenia Goérnego Neuronu Ruchowego
(UMN) w badaniu klinicznym, czyli wykonywanym przez
lekarza neurologa;
3. Postepujacego szerzenia sie objawéw w obrebie za-

jetego obszaru anatomicznego lub innych obszaréw na
podstawie badania klinicznego i badania elektrofizjolo-
gicznego (po prostu choroba musi postepowac);
Oraz stwierdzenie nieobecnosci:

4. Cech innych choréb, ktére mogg ttumaczy¢ uszkodze-
nie Dolnego i/lub Gérnego Neuronu Ruchowego;

5. Zmian w badaniach neuroobrazowych (np. badanie
rezonansem magnetycznym MRI) wskazujgcych na inne
schorzenia, ktére mogg ttumaczy¢ obserwowane objawy.

Powyzsze kryteria diagnostyczne uwidaczniaja, dla-
czego rozpoznanie tej choroby trwa tak diugo — SLA
musi postepowaé. Zatem narastanie zmian patologicz-
nych wpisane jest w definicje tej choroby. Rozwoj SLA
jest bardzo indywidualny, ale by zauwazy¢ postep cho-
roby potrzebne jest kilka tygodni, a czasem i miesiecy,
co jest powodem wyznaczania przez lekarza neurologa
wizyt co kilka miesiecy na etapie rozpoznawania SLA.
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Objawy uszkodzenia UMN i LMN

W tabeli zostaty zestawione objawy SLA z podzia-
tem na UMN i LMN. Wida¢ wyraznie, ze objawy wyste-
pujace u konkretnego chorego sg wypadkowg uszko-
dzen dwoch neuronéw ruchowych np. jeden powoduje
ostabienie lub zniesienie odruchdw, a drugi ich wygoro-
wanie. Jednak dla rozpoznania SLA najistotniejsze sg
objawy na poczatku choroby, a wtedy ta sytuacja bywa
jeszcze bardziej skomplikowana.

Pierwsze objawy

Objawy wystepujgce na poczatku choroby zostaty
przedstawione w kolejnej tabeli.

Objawy poczatkowe SLA

Objawy poczatkowe, ktore wystepujq w konczynowym
poczatku choroby,
(w 40-60% w konczynie gornej, w 15% w koficzynie dolnej)
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bdl migéni
Cechy uszkodzenia Gérnego kurcze migéni
i Dolnego Neuronu Ruchowego fascykulacje
Uszkodzenie G4 Uszkodzenie uczucie zmeczenia
ngus)niegﬁchgw::s Dolnego Neuronu utrata zreczno$ci rak
Ruchowego zaburzenia chodu
Sila Ostabienie migsni / Ostabienie migsni / ostabienie migsni koriczyn gérnych lub/i dolnych
mie$niowa niedowtad niedowtad utrata masy ciata
Odruchy Wygérowane Ostabione lub Objawy poczatkowe, ktére wystepujq w opuszkowym poczatku
gtebokie nieobecne choroby (25% przypadkéw SLA)
pa(t)cjggj;i::zyne zaburzen@a mowy
Bavisego, | O ' Fadmeme tnarie
Rossolimo) zaburzenia oddechowe
Cechy zespotu Cechy zespolu
rzekomqopuszkowego: opuszkowego: Wyrdzniamy dwie postaci SLA w poczatkowym eta-
dyzartria spastyczna dyzartria wiotka pie choroby:
(problemy z dysfagia, ostabienie - postaé konczynowa, w ktérej dominuje niedowtad
mowieniem), lub zniesienie konczyn;
dysfagia (prqblemy odruchéw - posta¢ opuszkowa, w ktorej dominujg objawy
z Prze’fyka”'zm)’h podniebienno opuszkowe, czyli zaburzenia mowy typu wiotkiego i za-
Wygogzvx?el?e?‘ngc y gardtowych i burzenia potykania.
gardr’f)owe i 2uchwowy, iUCh)IVEJV\{?gO, zanik Zdarza sie, ze diagnozowani sg chorzy z postacig
0. pyszczkowy, f leSﬂlJ‘?ZYkav mieszang obejmujaca objawy opuszkowe i niedowta-
labilnosé emocjonaina ascykulacie jezyka | gy mieszane w konczynach. W rzeczywistosci nie jest
to kolejna posta¢ SLA tylko petnoobjawowa choroba,
Odruchy Wygérowane Ostabione lub a moment wystgpienia pierwszych izolowanych obja-
sciegniste zniesione woéw w koAczynach czy na poziomie opuszki (proble-
my z mowg i potykaniem) zostat przeoczony.
Klonusy Obecne X
W SLA z reguty nie stwierdza sie zaburzen czucia,
Synkinezy Obecne X otepienia, zaburzen gatkoruchowych (np. oczoplaséw),
zaburzen zwieraczy odbytu i cewki moczowej, czy od-
Napiecie ., o lezyn (na poczatku choroby, gdy chory nie jest trwale
mig$niowe Spastycznose Wiotkos¢ przykuty do t6zka). Wiemy jednak, ze ta okrutna cho-
roba ma indywidualny przebieg i w swoim niszczyciel-
Fascyku]acje- skim dziataniu nie ogranicza sie tylko do motoneuro-
btyskawiczne, néw, choé ich uszkodzenia zdecydowanie dominuja.
skudr::c;t()engrup X Obecne Zatem wymienione'wyze! objawy moga wys:tapic': i nig
wiokienek wy!duczajq SLA. Nie sg jednak sygnatem, ze to musi
miegniowych by¢ ta choroba.



Przebieg diagnostyki SLA

Wszelkie niepokojace dolegliwosci zauwazane przez
chorego lub jego rodzine, wczesniej czy pdzniej, powin-
ny zosta¢ skonsultowane przez lekarza neurologa. Dro-
ga do niego jest bardzo zréznicowana i czesto zalezy od
przypadku i fachowosci lekarza, do ktérego chory trafit
w pierwszej kolejnosci. Osobiscie pierwszym specijali-
stg, ktérego odwiedzitem byt .... okulista, bo sadzitem,
ze problemy z chodzeniem wynikajg z jakich$ zaburzen
réwnowagi zwigzanych ze zmiang szkiet w okularach na
mocniejsze.

mi i potwierdzenie przypuszczen tej choroby po badaniu
neurologicznym wymaga zlecenia badah diagnostycz-
nych, t.j.:

-Badania elektrofizjologiczne EMG (elektromiografia)
i ENG (elektroneurografia). Oba te badania wykonuje sie
przy uzyciu specjalnego aparatu przez odpowiednie prze-
szkolonego lekarza. Sg one nieprzyjemne dla pacjenta,
poniewaz wymagajg wkiuwania igiet w badane miesnie.
EMG, czyli elektromiografia, bada czynnos¢ elektryczng
miesni, a ENG czyli elektroneurografia, bada przewod-
nictwo impulséw nerwowych we widknach czuciowych
i ruchowych nerwéw obwodowych. Badania te sg jed-

Podczas pierwszej wizyty u
neurologa najwazniejsze jest
przeprowadzenie rzetelnego ba-
dania fizykalnego, polegajacego
na wychwyceniu jak najwiekszej
liczby objawéw $wiadczacych o
uszkodzeniu uktadu nerwowego
i to nie tylko ruchowych. Zatem
neurolog bada miedzy innymi
czucie, odruchy, réwnowage i
wiele innych aspektow medycz-
nych, takze poza neurologicz-
nych. Istotng czescig wizyty u
specjalisty neurologa jest szcze-
go6towy i drobiazgowy wywiad z
pacjentem dajgcy ogromny wktad
w dalsze postepowanie diagno-
styczne. Dlatego warto, aby cho-
ry napisat na kartce wystepujace
u niego dolegliwosci, ich zakres,
czestos¢ i site. Nalezy podzieli¢
sie z lekarzem wszystkimi na-
szymi watpliwosciami, nawet z

nymi z najwazniejszych w diagno-
styce SLA, poniewaz potrafig wy-
chwyci¢ niezauwazalne dla lekarza
i chorego uszkodzenia Gérnego
i Dolnego Neuronu Ruchowego.

-Badania radiologiczne r6znego
typu, ktére nie tylko majg wyklu-
czy¢ inne choroby jak: guzy czy
zespoty para-nowotworowe, ale
Ml mogq tez wykaza¢ wystepowanie
M cech wskazujgcych na SLA.

- Badania laboratoryjne krwi,
w ktérych oznacza sie wiele ele-
mentéw i parametréow jak: morfolo-
gia, stezenie elektrolitéw, glukozy
czy hormonéw. Wykaz badan krwi
znajdg Panstwo na naszej stronie
internetowe;.

- Poza powyzszymi, waznymi
dla diagnostyki SLA badaniami

pozoru nieistotnymi szczegotami.
Takie pisemne zestawienie objawdéw na pewno pomoze
lekarzowi i uchroni przed pominigeciem istotnej kwestii.

Na tym etapie neurolog bierze pod uwage wiele moz-
liwych przyczyn obserwowanych objawéw, bo nalezy pa-
mietac, ze SLA jest chorobg rzadka, a czesciej wystepu-
ja rzadkie postacie czestych chordb niz nawet klasyczne
postacie chordb rzadkich. Dlatego lekarz majacy podej-
rzenie wystapienia SLA u swojego pacjenta réznicuje te
chorobe z innymi, czyli musi wykluczy¢ inne choroby mo-
gace powodowaé obserwowane objawy. Takich choréb
jest ok. 30, nalezg do nich: mielopatia szyjna, guzy rdze-
nia kregowego czy zatrucie metalami ciezkimi. Petng
liste chordb jak i inne szczegoty dotyczace diagnostyki
znajdg Panstwo na naszej stronie internetowej www.mnd.
pl w zaktadce: o chorobie/czym jest SLA/diagnostyka.

Réznicowanie SLA z innymi jednostkami chorobowy-
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mozna wykona¢ dodatkowe, jesli
lekarz stwierdzi, ze sg ku temu podstawy np. ocene neu-
ropsychologiczng czy badania ptynu mézgowo-rdzenio-
wego pobranego podczas zabiegu punkcji ledzwiowe;.

Rady praktyczne

Podsumowujac, rozpoznanie SLA jest trudne, dtugo-
trwate oraz obarczone ryzykiem btedu. Z tego powodu,
gdy pojawia sie podejrzenie tej choroby, warto uzbroic¢
sie w cierpliwosé, poniewaz biegajac od lekarza do leka-
rza w niedtugich odstepach czasu, czy wykonujgc dodat-
kowe badania na wlasng reke skazujemy sie na niepo-
trzebny stres i koszty, nie wnoszac nic konstruktywnego
do diagnostyki. Wiem, ze trudno o spokdj, gdy wisi nad
nami takie okrutne rozpoznanie, ale musimy pamietac,
ze nie przeskoczymy czasu, bo diagnostyka SLA trwa
dlugie miesigce. Warto za to zwrdci¢ uwage na wybér
lekarza neurologa. W tak trudnym przypadku jak diagno-
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zowanie stwardnienia bocznego zanikowego niezwykle
istotna jest fachowos$¢, doswiadczenie i intuicja lekarza.
Polecam nasze forum internetowe, gdzie zawsze mozna
zapyta¢ innych jakiego lekarza polecajg — www.mnd.pl.
Z doswiadczenia Stowarzyszenia wynika, ze wiodgcymi
w zakresie diagnostyki osrodkami w Polsce sa: Klinika
Neurologii CMUJ w Krakowie i Klinika Neurologii
WUM w Warszawie. Obie kliniki majg doswiadczonych
klinicystow i mozliwosci wykonania catej procedury diag-
nostycznej. Profesjonalng konsultacje mozna uzyskaé
réwniez w innych o$rodkach klinicznych dziatajgcych
przy uczelniach medycznych.

W pracy lekarza istotna jest empatia i wspotczucie
pacjentowi. Jednak wybierajac lekarza do diagnosty-
ki, nie nalezy kierowa¢ sie tym kryterium. Cechy te sg
szczegolnie wazne, gdy wybieramy lekarza prowadza-
cego, ale mato istotne, gdy szukamy odpowiedzi na py-
tanie co nam jest? Na koniec polecam Panstwu zasiegac¢
opinii co najmniej dwdéch réznych specjalistow, bo nawet
najlepszy lekarz moze popetnic btad.

Pawet Bata

ROZPOZNANIE SLA NIE JEST LATWE...
WYWIAD Z DR N. MED. ALEKSANDRA GOLENIA

lekarzem z Poradni Choréb Nerwowo - Miesniowych i Choréb Neuronu Ruchowego w Krakowie

Czy rozpoznanie SLA jest latwe?

Rozpoznanie SLA nie jest tatwe i niekiedy przed po-
stawieniem diagnozy konieczna jest dtuzsza obserwa-
cja pacjenta. Jest to szczegolnie wazne, kiedy objawy
choroby sg izolowane i obejmuja, np. tylko zanik mies-
ni jednej koriczyny lub wystepujg wytacznie zaburzenia
mowy/potykania. Niezbedne jest woéwczas wykonanie
badan dodatkowych celem wykluczenia innych choréb.
U czesci pacjentéw w obrazie klinicznym od samego po-
czatku widoczne sg objawy charakterystyczne dla SLA,
wynikajgce z uszkodzenia zaréwno gérnego jak i dolnego
neuronu ruchowego, takie jak: zaburzenia mowy i poty-
kania, zaniki i ostabienie miesni twarzy, konczyn i tutowia.
Wowczas diagnoza SLAmoze by¢ postawiona wczesniej.

Jakie sg najczestsze problemy zwigzane z diagnoza
tej choroby?

Problemy pojawiaja sie, gdy choroba ma niecharakterystycz-
ny obraz kliniczny. Zachodzi wéwczas koniecznos¢ wyklu-
czenia wszystkich choréb, ktére dajg podobne objawy.

Dlaczego diagnoza zazwyczaj tak diugo trwa?

Uwaza sie, ze Sredni czas od wystapienia pierwszych
objawoéw choroby do postawienia ostatecznego rozpo-
znania wynosi od 10 do 18 miesiecy, co oznacza, ze
u jednych pacjentéw bedzie to kilka miesiecy a u innych
nawet ponad dwa lata. Jak wspomniano wyzej tak dtugi
czas dochodzenia do diagnozy jest wynikiem zazwyczaj
mato charakterystycznego poczatku choroby i ogranicze-
nia objawoéw w poczgtkowym okresie wytgcznie do jed-
nego regionu anatomicznego (zanik i ostabienie miesni
jednej konczyny lub zaburzenia mowy/potykania).
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Czy wynika to ze ztego stanu polskiej stuzby zdrowia
czy moze z obiektywnych przestanek i ta sytuacja
w innych miejscach na swiecie wyglada tak samo?

W Polsce nie bylo przeprowadzonych badan epide-
miologicznych dotyczacych SLA, a wspomniany czas
od 10 do 18 miesiecy od pierwszych objawéw do roz-
poznania to dane pochodzace z Europy Zachodnigj
i Ameryki Poétnocnej. Z obserwacji wilasnych wynika
jednak, ze w Polsce sredni czas do postawienia roz-
poznania jest podobny jak w krajach rozwinietych.
Pokazuje to, ze na catym Swiecie niezaleznie od na-
ktadéw finansowych na stuzbe zdrowia rozpoznanie
SLA w poczatkowym etapie choroby nie jest tatwe.

Czy w diagnozowaniu SLA potrzebne sa wysoko-
-specjalistyczne badania czy moze tylko wyniki pod-
stawowych badan zinterpretowane przez dobrego
i doswiadczonego neurologa?

Do rozpoznania SLA o klasycznym przebiegu nie sg po-
trzebne wysokospecjalistyczne badania. Wymagane jest
natomiast doswiadczenie kliniczne lekarza w rozpozna-
waniu tej choroby. Jak réwniez wazny jest odpowiedni
wybor pracowni neuroelektrofizjologii klinicznej, w ktérej
elektrofizjolodzy zajmujq sie SLA i majg doswiadczenie
w wykonywaniu badan tej jednostce chorobowej.

Czy SLA czesto jest mylone z innymi schorzeniami?
Uwaza sie, ze btedne rozpoznanie SLA ma postawione
od 5 do 8% pacjentéw, a u nawet 50% z nich ich prawdzi-
wa choroba moze by¢ skutecznie leczona. Dlatego pod-
kresla sie, ze nalezy rozpatrzy¢ mozliwos¢ wystepowa-
nia innej choroby i przeprowadzi¢ proces diagnostyczny
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na nowo, w sytuacji gdy pojawia sie nietypowe dla SLA
objawy lub nie bedzie postepu choroby.

Co nowego w medycynie pojawilo sie w ostatnim
czasie, co moze poméc w szybszym i wiarygodniej-
szym diagnozowaniu SLA?

Jak juz wspomniano SLA nie jest choroba, do rozpozna-
nia ktérej wymagane sg wysokospecjalistyczne badania.
Jednak, zeby prawidtowo rozpozna¢ SLA potrzebna jest
wiedza i Swiadomo$¢ lekarzy, ze taka jednostka choro-
bowa istnieje. Wydaje sie, ze coraz czesciej lekarze nie-
zaleznie od specjalnosci w razie watpliwosci prawidtowo
kierujg chorych na konsultacje neurologiczne. Réwniez
coraz czesciej lekarze neurolodzy, ktérzy majg mniejsze
doswiadczenie w rozpoznawaniu i prowadzeniu opieki
nad chorymi na SLA kierujg pacjentéow do osrodkéw wy-
sokospecijalistycznych. Wszystko to przyczynia sie szyb-
szego diagnozowania i objecia chorych kompleksowag
opieka.

Czesto jako Stowarzyszenie stykamy sie z proble-
mem doszukiwania sie samemu u siebie tej strasz-
nej choroby bazujac na informacjach z Internetu. Co
Pani sadzi o tej kwestii?

Niestety bardzo czesto zauwazajac u siebie niepokojace
objawy, i dotyczy to nie tylko SLA, wiele oséb szuka in-
formacji w Internecie prébujac je dopasowac do konkret-
nej jednostki chorobowej, narazajac sie w ten sposéb na

niepotrzebny stres. Zawsze niepokojgce objawy nalezy
skonsultowac¢ z lekarzem.

Dla chorego ustyszenie, ze cierpi na SLA jest trau-
matycznym wydarzeniem. Jak to wyglada z per-
spektywy lekarza przekazujacego te wiadomos¢?
Przekazanie diagnozy z punktu widzenia lekarza jest
trudne i za kazdym razem, niezaleznie od doswiadcze-
nia niesie te same obawy. Lekarz ma przekaza¢ chore-
mu diagnoze choroby nieuleczalnej i sposéb w jaki to
zrobi zazwyczaj rzutuje na zaufanie chorego do lekarza
i akceptacje proponowanego leczenia objawowego. Kaz-
dy chory to indywidualna osoba z bogatym bagazem
doswiadczenia zyciowego i wypracowanym sposobem
reagowania na sytuacje stresowe. Nie zawsze jesteSmy
w stanie przewidzie¢ jak chory zareaguje na przeka-
zywang diagnoze i dlatego lekarz powinien mie¢ duzo
wyczucia w podejsciu do chorego, zwtaszcza chorego
nieuleczalnie.

Dziekujemy za rozmowe.

dr n. med. Aleksandra Golenia

OddZziat Kliniczny Kliniki Neurologii

ul. Botaniczna 3, 31-503 Krakéw

Poradnia Choréb Nerwowo-Miesniowych i Choréb Neuronu
Ruchowego

Problematyka rodzinnego SLA oraz testow genetycznych

Ttumaczenie artykutu: Genetic testing for ALS.

Zrédfo: ALS Association http://www.alsa.org/about-als/genetic-testing-for-als.html

Czy SLA jest chorobg dzie-
dziczna?

SLA jest dziedziczne tylko
w matym odsetku
Wiekszos¢ (90%) pacjentow
z SLA nie ma rodzinnej hi-
storii choroby. W takim przy-
padku méwimy o SLA spora-
dycznym (SALS) i mimo, ze
istnieje prawdopodobienstwo
uwarunkowan genetycznych,
SALS nie jest bezposrednio
dziedziczone. Istniejg rzadkie
wyjatki, kiedy rodzinne SLA
jest utajone z powodu niekom-
pletnej historii rodzinnej, np.

rodzin.
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w przypadku , kiedy pacjent zostat zaadoptowany albo
gdy biologiczni rodzice zmarli w mtodym wieku. Pozo-
state 10% chorych na SLA ma bliskiego cztonka rodzi-
ny z takg samag diagnozg i definiujemy to jako rodzinne
stwardnienie boczne zanikowe (ang. FALS).

Obecnie najlepszym narzedziem do réznicowania po-
miedzy SALS i FALS jest wtasnie historia rodzinna
choroby. Neurolog lub genetyk zasiega informacji czy
kto§ w rodzinie miat zdiagnozowane SLA lub miat,
postepujace problemy z mowa lub chodem. Jesli tak,
prawdopodobnie zada dodatkowe pytania, zeby zwe-
ryfikowa¢ czy problemy zdrowotne wynikajg z SLA,
czy tez z innych schorzen. Sprawdza réwniez w jakim
wieku umierali najblizsi chorego, poszukujac przypad-
koéw przedwczesnych smierci, ktére mogtoby oznaczaé
genetycznie uwarunkowang podatnos¢ na choroby.
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Bardzo czesto zdarza sie, ze informacje o rodzinie cho-
rego sg ograniczone, ale przewaznie rodziny uspokaja
fakt, ze wiekszos¢ przypadkéw SLA nie jest dziedziczne.
Starsi krewni sg zazwyczaj dobrym zrédtem wiedzy na
temat historii rodziny.

W jaki sposéb dziedziczone jest FALS?

Zeby odpowiedzie¢ na to pytanie, pomocne bedzie przy-
pomnienie podstawowych informacji na temat genetyki,
jako ze jest ona $cisle zwigzana z FALS.

Kazda komorka w ciele cztowieka zawiera geny. Majg
one wiele funkcji. Niektére odpowiadajg za cechy takie
jak kolor oczu czy witosow, podczas gdy inne petnia role
w produkcji pewnych biatek, ktére przykltadowo determi-
nujg wiasciwe kragzenie krwi lub przeptyw sygnatéw ner-
wowych do miesni. Kiedy gen jest zaburzony poprzez
zmiane w jego sekwencji (nazywang mutacjg), nie moze
on funkcjonowa¢ normalnie.

Geny ,upakowane” sg w wieksze jednostki — chromoso-
my. Chromosomy wystepujg parami. Geny znajdujace
sie w chromosomach réwniez majg swoje pary. W kazde;j
parze chromosoméw, jeden jest odziedziczony od matki
a drugi od ojca.

Mamy 23 pary chromosomdw, co daje tgcznie ich 43.
Pierwsze 22 pary, sg okreslone numerami i wystepuja
zaréwno u mezczyzn jak i kobiet. Tylko 23. para rozni sie
od pozostatych — sg to chromosomy ptci, okreslane lite-
rami X i Y. | tak kobiety normalnie majg dwa chromosomy
X, amezczyzni XiY.

Najczestszy jest autosomalny dominujacy rodzaj dzie-
dziczenia. Autosomalny to znaczy, ze jest takie samo
prawdopodobienstwo dziedziczenia mutacji FALS
u mezczyzn i kobiet, poniewaz gen jest zlokalizowany w
22 parach chromosomowych wstepujgcych u obu pfci.
Dominujacy odnosi sie do faktu, ze wystarczy posia-
dac tylko jeden zmutowany gen kodujacy FALS w parze
chromosomow, aby mieé zwiekszone ryzyko choroby.
Totez osoba chorujgca na FALS moze mieC jeden gen
zmutowany, a drugi prawidtowy. W ten sposéb dziecko
chorego na FALS, ma 50% prawdopodobiehstwa odzie-
dziczy¢ gen z mutacjg i 50% aby odziedziczy¢ prawid-
towy. Wynika to z faktu, ze rodzice losowo przekazujg
dziecku tylko po jednym chromosomie z kazdej pary,
wiec zaréwno gen zmutowany jak i niezmutowany moze
zostac przekazany.

Rodzice czesto czujg sie odpowiedzialni za chorobe
swoich dzieci, jednakze nie maja oni zadnej kontroli nad
tym ktory gen zostanie odziedziczony przez ich dziecko.
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Wazne jest rowniez, zeby pamietaé, ze odziedziczenie
genu odpowiedzialnego za FALS nie daje pewnosci, ze
osoba zachoruje na te chorobe. Jesli natomiast dziecko
nie odziedziczy mutacji, nie moze jej przekazaé swojemu
potomstwu.

Czy istnieje test genetyczny na FALS?

Tak, ale w przypadku FALS testowanie genetyczne jest
wcigz bardzo ograniczone.

U okoto 20% rodzin z FALS zostaty wykryte zmiany
w genie zlokalizowanym na chromosomie 21. nazwanym
SOD-1 (gen dysmutazy nadtlenkowej ang. superoxide
dismutaze). Gen ten jest zbudowany z 5 regionéw nazy-
wanych eksonami.

Jesliby poréwnac caty nasz materiat genetyczny do cia-
gow liter, ktére razem tworzg ksigzke — instrukcje funk-
cjonowania ludzkiego organizmu - gen SOD-1 bytby jej
rozdziatem sktadajgcym sie z 5 roznych stron.
Normalnie rolg SOD-1 jest detoksykacja substancji zwa-
nych wolnymi rodnikami, ktére moga by¢ szkodliwe dla
komoérek. Uwaza sie, ze zmiany w genie SOD-1 prowa-
dzg do powstania nowej, jeszcze nie do kohca pozna-
nej jego funkgiji, ktéra jest szkodliwa dla motoneurondéw.
Najczesciej zmiany w tym genie sg dziedziczone wtasnie
w sposéb autosomalny dominujacy.

Istnieje réwniez prenatalny test genetyczny na obecnosc¢
mutacji w genie SOD-1. Pacjenci i ich rodziny powinni
przedyskutowac wszelkie watpliwosci i obawy w tema-
cie badan genetycznych ze swoim neurologiem i gene-
tykiem.

Podazajgc za faktami, pamieta¢ nalezy, ze wiekszosc
(80%) rodzin chorych na FALS nie ma zmian w genie
SOD-1, w zwigzku z czym prawidlowy wynik testu ge-
netycznego nie jest miarodajny w rodzinach, u ktérych
nie zidentyfikowano mutacji SOD-1. Pomimo, ze trwajg
intensywne badania nad innymi genami, jak do tej pory
niestety nie ma zadnego testu dla chorych na FALS bez
mutacji SOD-1. Z tego powodu, stwierdzenie u pacjenta
FALS, opiera sie nie na tescie genetycznym, lecz na wy-
wiadzie w zakresie rodzinnej historii choroby.

Czy taki test genetyczny jest stosowany w diagno-
styce SLA?

Nie. Diagnoza SLA nie opiera sie na badaniu genetycz-
nym, poniewaz, znaczaca wiekszosc¢ pacjentow cierpi na
niedziedziczny typ choroby. Zamiast tego, neurolog sta-
wia diagnoze na podstawie analizy objawow, z ktérymi
zgtasza sie pacjent, badania neurologicznego i wyniku
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testu oceniajgcego funkcjonowanie uktadu nerwowo-
-miesniowego. Klinicznie FALS i SALS sg identyczne.

W jakich przypadkach jest wiec stuszne przeprowa-
dzenie testu genetycznego?

Test genetyczny stuszny wydaje sie u oséb majacych ob-
jawy SLA i rodzinng historie choroby (chorych rodzicéw,
dziadkow, rodzenstwo, wujka czy ciotke) lub tez jezeli
nie ma mozliwosci poznania historii rodzinnej (adopcja,
Smier¢ bliskich w mtodym wieku). Jednakze pamietajmy,
ze jedynie okoto 2% pacjentow z SLA ma mutacje w ge-
nie SOD-1. Pacjenci bez historii rodzinnej choroby moga
niekiedy rowniez rozwaza¢ mozliwo$¢ badania. Niezwy-
kle wazne jest jednak, aby rozwazania te byly przepro-
wadzone w oparciu o rozmowe z lekarzem neurologiem
lub porade genetyka na temat ewentualnych wskazanh do
badania. Wykrycie mutacji w takiej sytuacji (cho¢ bardzo
mato prawdopodobne — moze sie zdarzy¢ w ok. 2 na 100
przypadkach SLA) swiadczytoby najwyrazniej, ze SLA
jest dziedziczne mimo, ze byto uwazane za sporadyczne.

Jakie informacje daja wyniki testu genetycznego?
Pozytywny wynik swiadczy o tym, ze genetyczna przy-
czyna SLA zostata zidentyfikowana.

W toku badan naukowych stworzono mysi model z takg
sama mutacjg genetyczng, aby zrozumie¢ w jaki spo-
s6b mutacja w genie SOD-1 wptywa na rozwdj choroby.
Obecnie na takich mysich modelach testowane sg nowe
formy terapii, mogace zatrzymac lub opdzni¢ rozwdj
SLA. W odlegtej przysztosci rozwazana jest rowniez te-
rapia genowa, aby zlikwidowa¢ sama przyczyne choroby
- naprawi¢ zmutowany gen.

Na dzien dzisiejszy, pozytywny test genetyczny nie zmie-
nia postepowania leczniczego i moze, ale nie musi, byé
prognostyczny dla dalszego rozwoju choroby. Pomimo,
ze w niektorych przypadkach dziedziczenie SLA zosta-
to wczesniej potwierdzone poprzez historie rodzinna,
pacjent u ktérego wykryto mutacje na podstawie bada-
nia, moze odczuwac ciezar bycia nosicielem wadliwego
genu, chociazby w odniesieniu do ewentualnego posia-
dania potomstwa. Niektorzy natomiast wolg posiadaé
takg wiedze, ze wzgledu na to, ze jest prowadzonych
wiele badan nacelowanych konkretnie na SLA spowodo-
wane mutacjg SOD-1.

Wynik negatywny testu znaczy tylko tyle, ze genetyczna
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przyczyna ALS nie zostata zidentyfikowana. Oczywiscie
nie wyklucza to FALS, poniewaz istniejg inne nieziden-
tyfikowane geny, powodujgce chorobe u niespetna 80%
rodzin.

Jesli pacjent ma rodzinng historie choroby, ale nie
wystepuja u niego objawy SLA, czy w takim przypad-
ku powinien podda¢ sie testom genetycznym?

Taka sytuacja nazwana jest testami przedobjawowymi.
Decyzja o wykonaniu takiego badania jest bardzo indywi-
dualna i czesto wystepuje réznica pogladow na ten temat
pomiedzy cztonkami rodziny. Wazny jest fakt, ze aby test
byt miarodajny, mutacja w genie SOD-1 powinna zostaé
wykryta najpierw u chorych czionkéw rodziny. Jezeli mu-
tacja nie zostanie odnaleziona u osoby z objawami SLA,
testowanie przedobjawowe nie jest mozliwe, poniewaz
przyczyng FALS jest w tym przypadku inny gen.
Korzysci z testowania przedobjawowego sg niewielkie,
ze wzgledu na brak mozliwosci leczenia profilaktyczne-
go i zapobiegniecia chorobie, czy przewidzenia w jakim
wieku ewentualny nosiciel wadliwego genu zachoruje lub
czy w ogdle sie tak stanie. Poniewaz zaréwno pozytyw-
ny jak i negatywny wynik testu w rodzinie chorujacej na
FALS, moze mie¢ duze emocjonalne skutki, przed decy-
Zjg 0 wykonaniu testu zazwyczaj wymagana jest porada
psychologiczna i genetyczna. Kandydaci do takich badan
czesto rozwazajq jak informacja, o tym czy odziedziczyli,
czy tez nie, wadliwy gen, wptynie na ich dalsze zycie.
Komu powinni powiedzie¢ o wynikach testu i jak ich rela-
cje z innymi mogaq sie zmieni¢ zaleznie od tego wyniku.
Osoby, ktore dowiaduja sie, ze nie sg nosicielami mutaciji
czesto odczuwajg wielkg ulge. Moga sie zastanawiac jak
udato im sie unikng¢ choroby, podczas gdy innym czton-
kom rodziny nie. Moga zatowaé wczesniejszych decyziji,
podjetych w oparciu o s$wiadomos¢ duzego ryzyka cho-
roby lub mogg mie¢ problemy z akceptacjag utraty czesci
swojej tozsamosci.

Wiadomos¢, ze jest sie nosicielem genu predysponuja-
cego do choroby jest zazwyczaj gorsza do zniesienia.
W tym przypadku czesto niezbedna okazuje sie profesjo-
nalna pomoc. Niepewno$¢ po otrzymaniu wynikow testu
zwykle nie zostaje rozwiana. Zmienia sie tylko stawia-
ne sobie pytanie z: ,Czy jestem nosicielem wadliwego
genu?” na ,Kiedy pojawig sie u mnie pierwsze objawy
choroby?”. Czesto bardzo trudne jest réwniez przeka-
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zanie tej niepomys$inej wiadomosci rodzinie i przyjacio-
tom...

W jaki sposéb wykonuje sie test genetyczny?

Pobrana zostaje probka krwi i wystana do specjalistycz-
nego laboratorium, gdzie wyodrebniany jest z niej mate-
riat genetyczny — DNA. Specjalne techniki laboratoryjne
umozliwiajg nastepnie replikacje i testowanie genu SOD-
1. Jednym rodzajem testu jest badanie polimorfizmu
konformacyjnego jednoniciowego DNA (ang. SSCP -
Single Strand Conformation Polymorphism). Polega ono
na umieszczeniu fragmentu DNA na specjalnym zelu i
poddaniu go procesowi elektroforezy. Pozwala to na uwi-
docznienie réznic miedzy prawidtowym a zmutowanym
odcinkiem DNA, jako, ze majg one inng budowe, a wiec

inaczej zachowujg sie w polu elektrycznym. Kolejng me-
todq jest tzw. sekwencjonowanie. Jest ono uzywane jako
sam test lub dla potwierdzenia testu wcze$niej wykona-
nego. Pozwala na dokfadniejsze badanie DNA — ukazu-
jac wiasciwe litery tej genetycznej instrukcji funkcjono-
wania ludzkiego organizmu, tym samym uwidaczniajac
kazdg zmiane w jego sekwenciji.

Jak diugo trwa takie badanie?

Poniewaz 5 réznych fragmentéw genu SOD-1 musi by¢
sprawdzone, test trwa okoto 2-3 miesiecy. Koszta ksztat-
tuja sie w granicach 300-500%, zaleznie od laboratorium.
(Z informaciji uzyskanych przeze mnie wynika, ze w Pol-
sce jest to kwota rzedu 1.600 ztotych).

S.P. dr n. med. Barbara Tomik, wybitna specjalistka od choréb neuronu ruchowego,; odeszta w 2010 r.

I Ostrzezenie przed diagnozowaniem na wtasna reke!

Wazne jest, zeby podejrzenie i rozpoznanie choroby
byto postawione przez doswiadczonego lekarza neu-
rologa, a nie przez chorego czy inng osobe postronna.
Niestety, coraz czesciej zgtaszaja sie pacjenci, ktérzy
na podstawie izolowanych objawéw (czesto tylko su-
biektywnych) i wiedzy zdobytej w wyszukiwarkach inter-
netowych podejrzewajg u siebie SLA. Niekiedy dotyczy
to takze cztonkéw rodziny pacjenta chorego na SLA.
W takich przypadkach lekarze czesto stajq sie bezradni —
zgtaszane objawy wymagajg obserwacji klinicznej, cze-
sto kilkumiesiecznej, wstepne badania diagnostyczne sg
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najczesciej negatywne, a ,potencjalni chorzy” przerazeni
i niecierpliwi, oczekujg jednoznacznej odpowiedzi.

Jak napisano powyzej, rozpoznanie SLA wymaga
czesto wielomiesiecznej obserwaciji, wielu badan diagno-
stycznych i wystepowania charakterystycznej konfigura-
cji objawdw klinicznych w kilku regionach anatomicznych
ciata. Niestety zdarza sie takze, Zze ,potencjalni chorzy”
sami decydujg o kolejnych badaniach diagnostycznych
u siebie (co utatwia obecnie dostep do prywatnych ustug
medycznych), poddajg sie badaniom EMG co pare ty-
godni, niekiedy badaniom stroboskopowym strun gtoso-
wych, gastroskopii czy badaniom rezonansu magnetycz-
nego réznych czesci kregostupa. Poszukiwanie objawéw
SLA przesladuje takie osoby i chociaz lek przed zachoro-
waniem moze by¢ w pewnych przypadkach zrozumiaty,
najczesciej bywa wyniszczajacy.

Warto wiec jeszcze raz podkresli¢, ze chorobe
rozpoznaje lekarz - osobiscie, wnikliwe, na podsta-
wie badan klinicznych oraz dodatkowych. Najlepsze,
najpetniejsze informacje zdobyte przez Internet, nawet
dotyczace ,przypadkéw z identycznymi objawami” nie
mogaq by¢ wiarygodng wskazoéwkg do podejmowania ba-
dan diagnostycznych na witasng reke i rozpoznawania
u siebie choroby.
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Samotnosé¢, czy .....mozna ja polubic?

Coraz mocniej podupadam na zdrowiu, coraz wiecej
pesymizmu wkrada sie w moje zycie i coraz czesciej na-
chodzag mnie refleksje na temat mojego jestestwa. Po co
zy¢, skoro swiat mnie nie potrzebuje, skoro wszyscy sg
juz mna zmeczeni, skoro czuje sie zbedna? Czy to jesz-
cze jest zycie czy juz wegetacja? Przeciez mam rodzine
i znajomych a czuje sie bardzo samotna w tym moim ma-
tym swiecie od lat ograniczonym czterema $cianami, od
pottora roku czterema gtuchymi Scianami. Wtedy wypro-
wadzita sie druga cérka i pozostawita po sobie ogromng
pustke. Bo przeciez dom to ludzie, to ciepto rodzinne,
a nie tylko umeblowane lokum.

Zaden cztowiek nie powinien byé sam, a juz na
pewno ktos borykajacy sie z chorobg, ktéra tak bardzo
ogranicza i dyktuje jakie ruchy
mozna wykonaé. Mimo poste-
pujacej niepetnosprawnosci caty
czas staram sie radzi¢ sobie po-
wtarzajgc niekiedy po kilka razy
rézne czynno$ci. Niestety brak
sity czesto nie pozwala osiagnac
oczekiwanego skutku. Zdrowi lu-
dzie robig wiele rzeczy nie zwra-
cajac nawet na nie uwagi bo nie
sprawiajg im zadnych trudnosci
a dla chorego na SLA wiekszos$¢
czynnosci  jest niewykonalne.
Podam tu prozaiczny przyktad.
Zawsze mam zapas wody mine-
ralnej bo czasem nie mam sity na
zrobienie sobie herbaty. Na ogét
zawsze po whniesieniu zakupow
prosze corki lub zieciow o pood-
krecanie butelek, czasem pamie-
tajg o tym sami a ja nie raz za-
pominam. | nierzadko sie zdarza,
ze kotuje mi sie w gtowie, nogi sie
trzesg i umieram z pragnienia.
Ide wiec do kuchni po wode mineralng, wszystkie butelki
sg zakrecone. Zaczynam z nimi ,walczy¢” Siadam, $ci-
skam butelke kolanami i usituje oburgcz odkreci¢ na-
kretke....ani drgnefa. Ktade butelke na blacie, biore n6z
i nieudolnie obcinam ,kotnierzyk” pod nakretka. Juz stra-
citam sity a nakretka dalej nie ugieta. Rezygnuje i siegam
po czajnik , jest pusty! W ustach susza, pozostaje ,,
kranéwka”, ufff... jaka ulga. Siadam zmeczona z obola-
tymi rekami i zatuje, ze od razu kranu nie odkrecitam.
To tylko jeden w wielu przyktadéw jakie mogtabym mno-
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zy¢. Ale nie byto by tych probleméw, daremnego trudu
i tracenia resztek sit gdybym nie mieszkata sama. Nie-
stety na chwile obecng nie ma widokéw na zmiane mojej
sytuaciji.

Rodzina mnie odwiedza, ale nie codziennie.
Czasem posiedzg 3 - 4 godziny , podadzg obiad i idg do
swoich domoéw. Reszte dnia musze radzi¢ sobie sama.
Najciezej jest w weekendy kiedy to czesto siedze zu-
petnie sama. Boje sie nocy, szczegdlnie od kilku mie-
siecy odkad tak bardzo mecza mnie zawroty glowy. Zle
sypiam, rano nie moge sie podnies¢ z tézka bo wtedy
najbardziej dokucza mi brak rbwnowagi i zawroty gtowy.
| znéw dzien jest taki sam jak wczoraj. Obowigzkowe
mycie, jogurt, leki, kawa i zascielenie t6zka. Ani sie obej-
rze jest potudnie i na nic wiecej
wiasciwie ani sity ani ochoty nie
ma. Brak mozliwosci czytania ze
wzgledu na staby wzrok i brak
codziennego dialogu powodu-
ja, ze coraz czesciej uciekajg
mi stowa, ubozeje intelektualnie
i dzi§ napisanie felietonu juz
sprawia mi nie mato trudnosci.

Sporo czytam o cho-
rych, ktérzy sa niezadowoleni
z opieki i wyladowujg swoje fru-
stracje na bliskich. Oczywiscie
nalezy to zrozumie¢ bo choroba
odciska na nas swoje pietno, ale
nalezy tez zrozumie¢ opiekunow,
ktoérzy trwajg przy Was 24 godzi-
ny na dobe. Majg prawo do bte-
dow, majg prawo by¢ zmeczeni,
majg prawo sie poziosci¢. Sg
tylko ludzmi, ktérzy czuja, starajg
sie i walczg o Was. Kochani dzie-
kujcie Bogu, ze Wasi opiekuno-
wie sg z Wami caly czas, ze nie jestescie sami.

Samotnos¢, w moim odczuciu, jest zta, a w choro-
bie jest nie do zniesienia. Nie mozna jej polubié, a na-
wet trudno jg zaakceptowac. | tylko Ci, ktérzy walczg
tak jak ja niemalze w pojedynke, wiedzg o czym moéwie
i pewnie czesto podobnie jak ja zadajg sobie pytanie —
,co dalej?”

Teresa Swierczyriska
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Fragment powiesci ,,Lawka”

Szanowni Panstwo,

Nazywam sie Katarzyna Rosicka-Jaczynska. Od 12 lat
choruje na stwardnienie zanikowe boczne (SLA). Choroba
sparalizowata moje ciafo, nie chodze, nie méwie, nie poru-
szam rekoma. Nie moge nic. Moge jedynie pisa¢ uzywajac

specjalnego programu odczytujacego ruchy gtowy.

. | 5
KATARZYNA  ROSICEA-TACZANS KA

Nie mogac nic zorganizowatam koncert charytatywny z udziatem Edyty Bartosiewicz.
Nie mogac nic napisatam autobiografie, ktdrg przeczytato ponad 30 tys. osdéb.
A teraz zndw, nie mogac nic, napisatam ksigzke o mitosci. Nosi tytut ,tawka”.

,Maria zamyslita sie. Skoro Bog obiecat, ze spetni kazdg modlitwe zgodnie z nasza wiara, dlaczego pojawia sie
niepokdj...? Dlaczego ciggte zwatpienie zasmieca mysli...? Dlaczego zamiast ufa¢, ustawicznie podwaza sie boskg
obietnice...?

A moze wiasnie teraz jest uzdrawiana i swoim niedowiarstwem uniemozliwia dostrzeganie zmian? Za-
moéwita w boskiej kuchni zdrowie. Przeciez kiedy czekata w restauracji na podanie jedzenia, nie biegata do
kuchni, aby kontrolowa¢, na jakim etapie sg przygotowania. Wierzyta, ze wszystko, o co poprosita, jest dla
niej szykowane, i zajmowata sie rozmowa ze znajomymi, spokojnie czekajac na realizacje zamoéwienia.(...)
Uniosta sie nad tézkiem i wyfruneta przez drzwi balkonowe w otwartg przestrzehn. Powietrze pachniato wolnoscia.
Wzbita sie jeszcze wyzej, krecac piruet, i zakrzykneta z radosci. Storice wschodzito nad horyzontem, rozjasniajac nie-
bo i wlewajac btekit do granatu odchodzacej majestatycznie nocy. Maria z zachwytem obserwowata z gory budzacy sie
nowy dzien. Styszata swiergot ptakéw i z oddali pianie koguta, cierpiacego na bezsennos¢. Znalazta sie w bajkowym
ogrodzie wsrod kwitngcych drzew i kwiatéw. Zamiast trawy byty zielone chmury, po ktérych chodzito sie jak po rozsy-
panym puchu. Miedzy drzewami bujaty sie rozwieszone hamaki, a w powietrzu rozchodzit sie zapach szykowanego
jedzenia. Maria potozyta sie na wyscielonym pachngcym, mieciutkim mchem hamaku, zawieszonym miedzy dwiema
wisniami, ktére byly obsypane drobnymi, r6zowymi ptatkami kwiatkéw. Po chwili zjawit sie w tej rajskiej restauraciji
Swietlisty kelner z kartg w dtoni. Maria wzieta od niego pekate menu i uSmiechneta sie do aniota. Omineta przystawki
i zaczeta przegladac dania gtéwne. Zawahata sie chwile nad filetem szczes$cia z suréwka niebianskiej rozkoszy. Po-
rzucita kuszace potrawy przyrzadzane z doskonatego szczescia i zatrzymata sie na zdrowych daniach. — Zamawiam
zdrowie — powiedziata gtosno, moze zbyt gtodno; nie tak, jakby zamawiata positek, ale jakby przekonywata samag sie-
bie. Wybrata nalesniki nadziewane zielonymi li§¢mi szpinaku, doprawionymi ziotami wiary i nadziei, w czerwonym so-
sie pikantnej energii. Na deser skusit jg puchar lodéw z wielokolorowymi owocami w czekoladowej polewie witalnoSci
i optymizmu, do picia za$ wybrata zrédlang wode wypetniong bgbelkami mitosci. Czekajac na jedzenie, sgczyta ciemno-
czerwone wino pozytywnych emociji o zapachu zachodzgcego stonca. tagodny wietrzyk delikatnie kotysat hamakiem.
Maria zamkneta oczy, wstuchujac sie w muzyke niebianskich sfer. Byta catkowicie rozluzniona, bezpieczna i spokojna.
Restauracja czynna jest catg dobe, bo o kazdej godzinie zjawiajg sie ludzie. Wokét unosi sie zapach nieba i stychac
furkot skrzydet obstugujacych gosci aniotow. Gdzie$ w olbrzymiej kuchni, do ktérej sptywajg zamowienia z catej zie-
mi, krzata sie najlepszy kucharz wszech$wiata, wlasnorecznie szykujgc wszystkie dania. Wystarczy tylko cierpliwie
zaczekac.”
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Poezja

Andrzej, Andreas Szczepinski
Troszeczke o sobie..., Moja zonka Jadwiga zachorowata w 2008 roku na stwardnienie boczne zanikowe.
Gdy dowiedzieliSmy sie, ze zostato jej od 2 do 3 lat zycia, powrécitem po latach przerwy do pisania wierszy.
Postanowitem gféwnie pisac o tej bestialskiej chorobie, aczkolwiek bedac bywalcem Forum strony inter-
netowej www.mnd.pl prébuje bardziej poznaé Iudzi. Czuje ich cierpienie, czytajac ich posty. Przezywam
to samo. Jest mi, jak kazdemu ciezko pogodzi¢ sie z ta gehenna i pytam sie ...dlaczego ? Nie znajdujac
odpowiedzi. Widze swiat do ktorego juz nie naleze, widze wielkie bariery nie do pokonania, przemijajacy
czas nasycony wydarzeniami, omija nas - jestesmy wiezniami SLA

Obojetnie gdzie przebywam, co robie nie opuszczaja mnie mysli o chorobie szczegdlnie mysle o was,
o ciezko chorych, jestescie fenomenalnymi i wyjatkowymi ludzmi. Zajmuje sie tylko pielegnacja mojej
mifowanej zonki Jadwigi. Jestem na wczes$niejszej emeryturze na ktéra zastuzytem bedac wiele lat progra-

mistg cnc w fabryce samochodow.

,.Iskierka Mitosci”

jest bardzo duzo samotnych ludzi
ktérym z tesknoty serce si¢ budzi

duzo ludzi ukrywa cierpiacg dusz¢ swoja
placzg i tesknig za rozmowg twojg

o sercu pelnym uczué , skrycie o tym marzg
na dni szczegscia czekaja , moze si¢ wydarza
wystarczy par¢ cieptych stéw powiedzieé
trzeba je kiedys , cicho wypowiedzieé

podréz przez nocy otchlanie jest daleka..
refleksje o zyciu, ktére tak ucieka

duzo drég prowadzi do gwiazd na niebie
tesknota za pomocng dionig ,wsparcia od ciebie

nie kazdy jest, jak ty ,taki smutny

otworz twoje zelazne drzwi ,cigzar okrutny
obejrzyj si¢ ,zobacz serce radosnego
obejmij jego mocno 1 przytul si¢ do niego

ukojenie ,staje si¢ dobrym pocieszeniem
mitosci iskierkg ,wielkim ptomieniem
pomaga tagodniej znies¢ zmartwienia..
usmiechac si¢ 1 spetnia¢ ,drobne zyczenia..
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,,nasz czas”

czas zycia i czas Smierci
przez los wyznaczony
idziemy w $nieznej zamieci
z sercem rozpalonym

twdj czas jak ptak odleci
przeminie wszystko z wiatrem
na ziemi zostajg dzieci

nasze zycie jest ich warte ! ?

placzesz przez zawdd mitosny

gdy Smier¢ zabiera bliskiego....

nasz Swiat jest bezlitosny

pytasz si¢ siebie..dlaczego..dlaczego ?

nie méw , zy¢ nie moge

chee pojs¢ juz do nieba

tylko ,ze twojg zycia droge
wyznaczyt los ..i tak zy¢ trzeba..
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....na Dzieri Matki dostatam trzy laurki

,»Lrzy Laurki”
na prawy bok ultozyli moje cialo
rece lezg w bezruchu zeby sie tylko nic nie odlezato
glowa tuli si¢ w puchu Swiat zyje a ja bezwtladnie leze

ruszam troche palcami
..... przyjdzie pigkny dzieri i w to wierze
...... chce by¢ zawsze z Wami...

w ustach znowu wezyk gumowy
wyciagajg sling..stysze¢ rozmowy
brakuje mi powietrza..odsysajg z rurki

Dotacz do zespotu redakcyjnego ,,Kwartalnika dla chorych na SLA”!

Zapraszamy do wspotpracy lekarzy, pielegniarki, rehabilitantow, pracownikow
opieki spotecznej i innych profesjonalistow, ktérzy swojg wiedzg na temat SLA
I doswiadczeniem w pracy z chorymi na SLA, zechcieliby podzieli€ sie z chorymi
i ich opiekunami. Zapraszamy rowniez chorych i rodziny chorych na SLA, ktorzy
swoje doswiadczenia, przemyslenia, refleksje przelewajg na papier, ktore wcale
nie muszg lagdowac¢ w szufladzie biurka! Chetnie opublikujemy je na tamach na-
szego periodyku w dziatach Tworczos¢ oraz Felieton.

Serdecznie zapraszamy do wspoipracy!
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organizacja

PP

Stowarzyszenie Dignitas Dolentium jest organizacjg utworzong przez
chorych i ich rodziny, ktorych f3czy che¢ pomocy ludziom dotknigtym
dramatem SLA — Smiertelnej i nieuleczalnej choroby. Wiemy nie tylko jak
cigzka jest ta choroba i ile trudnoSci si¢ z nig wigze, bo sami ich doSwiad-
czamy, ale réwniez wiemy jak powinna wygladac¢ fachowa i profesjonal-
na opieka nad chorym na SLA.

Co to jest SLA?

SLA, czyli Stwardnienie Boczne Zanikowe (fac. sclerosis lateralis amy-
otrophica), jest postepujaca, neurologiczng choroba, ktora prowadzi do
niszczenia pewnej specyficznej grupy komorek nerwowych (motoneu-
ronéw) odpowiedzialnych za prace migsni. W czasie rozwoju choroby
dochodzi do powolnego, ale systematycznego pogarszania si¢ sprawno-
Sci ruchowej, a w pdzniejszych etapach nawet do catkowitego paralizu
| ostatecznie Smierci poprzez zatrzymanie pracy mieSni oddechowych.
Sredni czas trwania choroby wynosi okoto 2,5 roku od momentu posta-
wienia diagnozy.
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