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UVODNA REC

Postovani,

Predstavljamo Vam novo izdanje ¢asopisa Rec
za zivot. U ovom broju ¢asopisa najavljujemo
kampanju RARE DISEASE DAY. Dan retkih
bolesti je zvani¢na medunarodna kampanja
za podizanje svesti o retkim bolestima koja
se odrzava poslednjeg dana februara svake
godine. Uvereni smo da zajednicki mozemo
da promenimo i poboljsamo Zivote 300
miliona ljudi Sirom sveta koji Zive sa nekom
od retkih bolesti.

Takode, najavljujemo | kampanju SAVE THE

DATE kao najavu IV Regionalne konferencije

o retkim bolestima koja ove godine ima

u fokusu temu Geneticke terapije u

retkim bolestima. lako je do konferencije

preostao vedi deo godine, vazno je da vec

sada u kalendaru rezervisete datum 28.11.2023.

za ovaj vazan dogadaj. Geneticke terapije revolucionarno
menjaju lecenje retkih bolesti, dajuci nadu pacijentima
koji ranije nisu imali terapijske opcije.

Obzirom da je geneti¢ka terapija u fokusu ovogodisnje
konferencijeirubrika Rec struke je posve¢ena Geneti¢kim
terapijama za lecenje neuromisi¢nih bolesti. O
razvoju inovativnih terapijskih pristupa ¢e nam vise reci
dr Milo§ Brkusanin, nauc¢ni saradnik na Univerzitetu u
Beogradu - Bioloskom fakultetu.

Koliki je znacaj palijativnog zbrinjavanja u zdravstvenom
sistemu? Sta obuhvata palijativna nega, kome je
namenjena i ta je potrebno za uspesno ukljucivanje
palijativnog zbrinjavanja u postojedi sistem zdravstvene
zastite? O ovim pitanjima se bavimo u rubrici Rec¢ drzave.

U rubrici Re¢ udruzenja predstavljamo Vam udruzenje
DMD Srbija koje radi na ostvarivanju ciljeva u oblasti
podrske osobama obolelim od Disenove misi¢ne distrofije
i njihovim porodicama.

U rubrici Re¢ pacijenta donosimo pri¢u o jednoj mami
ratnici, koja svojom borbom za zdravlje sina moze da
svima nama bude motiv, da svaki dan budemo izvor
hrabrosti i snage.

REC UREDNIKA ®

BOJANA

MIROSAVLJEVIC

S postovanjem,

Predsednik Udruzenja gradana
za borbu protiv retkih bolesti kod
dece -, Zivot"i Koordinator Baze
retkih bolesti za Balkan
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B DOGODICE SE

STA JE DAN RETKIH BOLESTI?

AL
>
AL

bolestima koja se odrzava poslednjeg dana februara svake godine. Glavni cilj kampanje je

podizanje svesti Sire javnosti i donosioca odluka o retkim bolestima i njihovom uticaju na
pacijente, kao i jednakost u drustvenim moguénostima, zdravstvenoj zastiti i pristupu dijagnozi i
terapijama za ljude koji zive sa retkom bolesti.

D an retkih bolesti je zvani¢cna medunarodna kampanja za podizanje svesti o retkim

H pa podsetimo na neke Cinjenice:

- 300 miliona ljudi koji Zive sa retkom bole$c¢u sirom sveta
o Preko 6.000 razli¢itih retkih bolesti

o 72% retkih bolesti su genetske

o 70% ovih genetskih retkih bolesti pocinje u detinjstvu

Dan retkih bolesti obelezava se svake godine
28. februara (ili 29. u prestupnoj godini) - najredi dan u godini.

Pacijenti, porodice, negovatelji, zdravstveni radnici, istrazivaci, klinicari, kreatori politike, predstavnici
industrije i Sira javnost, mogu da ucestvuju u podizanju svesti i preduzimanju akcija za ovu ranjivu
populaciju kojoj je potrebna hitna paznja.

ZAJEDNICKI MQZEMO DA PROMENIMO I POBOLJSAMO ZIVOTE 300
MILIONA LJUDI SIROM SVETA.
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REC DRZAVE H

PALIJATIVNO ZBRINJAVANJE I NJEN
ZNACAJ U ZDRAVSTVENOM SISTEMU

Svetska zdravstvena organizacija (5ZO) definisala je palijativho zbrinjavanje kao aktivnu
potpunu negu pacijenata sa teskim, hroni¢nim neizleCivim bolestima sa sigurnim

smrtnim ishodom.

alijativna nega je sveobuhvatna nega koja
Pobuhvata sve potrebe pacijenta od smirivanja

fizickih simptoma bolesti, preko socijalnih,
psiholoskih, pa do duhovnih potreba sa ciljem
pruzanja potrebne nege pacijentima koji su suoceni
sa retkim, teSkim neizlec¢ivim bolestima. Usmerena je
na podizanje kvaliteta Zivota ovih pacijenata.

Palijativnu negu pruza multidisciplinarni tim sa
medicinskom sestrom kao koordinatorom procesa
zdravstvene nege. U saradnji sa lekarima, socijalnim
radnikom, psihologom i fizioterapeutom, medicinska
sestra negu ovih pacijenata usmerava ka postizanju
sto vec¢eg komfora koji je znatno narusen uticajem
bolesti na samog pacijenta, menjajuci njegov Zivot iz
korena i uticuci na sve njegove dimenzije.

Posebno je vazno ista¢i da nega nije usmerena samo
na pacijenta vec i na porodicu pacijenta. Nega ovim
pacijentima se pruza kroz medusobnu saradnju
izmedu lekara, medicinske sestre, socijalnog radnika,
psihologa uz veliku ulogu volontera u procesu
zbrinjavanja. Ukoliko pacijent prijavi neizdrzivu patnju,
znaci da smo kao stru¢njaci podbacili i da nega nije
odgovarajuce isplanirana.

Pojam palijativnog zbrinjavanja nije nov termin,
ali se nazalost i danas medicina fokusira vise na
izleCenje, pa su nega i kvalitet Zivota ovih pacijenata
nezadovoljavajuc¢i. Palijativno  zbrinjavanje je
specijalizovana vrsta zdravstvene nege, koja se pruza
u bilo kojoj fazi teske i neizlecive bolesti, bez obzira na
tretman koji se pruza u cilju lecenja bolesti. Samim tim,
utice na poboljSanje kvaliteta Zivota pacijenta i njegove
porodice, koja je u ulozi primarnog negovatelja i ¢esto
je zanemarena od strane zdravstvenog sistema.

Rak je naj¢esca dijagnoza medu pacijentima koji
se upucuju na palijativno zbrinjavanje, medutim,
ovakav vid nege se pruza i pacijentima koji boluju od
teskih oblika kardiovaskularnih i respiratornih bolesti,
multiple skleroze, HIV-a, Alchajmerove bolesti, teskih
genetskih i neuroloskih poremecaja.

Palijativno zbrinjavanje se kroz istoriju, pocevsi jo$ u
Cetvrtom veku, pruzalo pri crkvama kao mesto odmora
za hodocasnike i menjalo sve do osnivanja hospisa
kao mesta za zbrinjavanje. Da bi danas moderan
hospis, koji je osnovan Sezdesetih godina dvadesetog
veka bio mesto gde se pruza podrska teSko obolelim
pacijentima kroz zbrinjavanje svih njegovih potreba, a
ne samo fizickih simptoma bolesti.
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ﬂ Maligne bolesti u Srbiji, i potreba za palijativnom negom obolelih:
e 36.000 novih slucajeva malignih bolesti godisnje

o Preko 20.000 ljudi godisnje umre od raka

* 33.4% ljudi umire u bolnicama, a za ostale ne postoje validni podaci

« 16.000 pacijenata ima potrebu za palijativhim zbrinjavanjem

Hospis pokret se i dalje Siri. Samo u Velikoj Britaniji
postoji 1.700 hospisa. Finansiranje je razli¢ito i moze
biti potpuno finansirano iz drzavnog budZeta ili
potpomognuto donacijama. Usluga mora biti uvek
pristupacna pacijentu.

Pacijentima koji boluju od teske i neizleCive bolesti
moze se pruziti mnogo, kako bi sadrzaj vremena koje
imaju bio ispunjen. Ne trpe svi pacijenti jake bolove,
pa postoji velika mogucnost da provedu kvalitetno
vreme koje im je ostalo.

Nedostatak obrazovanja u ovoj oblasti zdravstvenih
radnika i ostalih saradnika koji se bave zbrinjavanjem
ovih pacijenata, direktno uti¢e na smanjenje kvaliteta
Zivota ovih pacijenata i njihovih porodica. Neshvatanje
i nerazumevanje smisla palijativnog zbrinjavanja
smanjuje kvalitet nege, jer sustina palijativhog
zbrinjavanja nije u smestanju ovih pacijenata na
palijativna odeljenja ili otpustanje pacijenata da
preminu u kuci.

Palijativna nega nudi kroz jasne kriterijume i procedure
podrsku pacijentu i porodici da prode kroz bolest sa
§to manje stresa i patnje, nudedi kvalitet Zivota bez
obzira na prognozu bolesti.

Pacijenti na palijativnom zbrinjavanju vec imaju
dijagnozu teSke i neizleCive bolesti, pa je nega
usmerena na drugaciji pristup u odnosu na akutnu
negu kod ostalih pacijenata. Prepoznavanje novih
simptoma bolesti, koji ukazuju na promene vezane za
tok bolesti su jako vaZne sa prioritetom na ublaZavanju
dugotrajnih simptoma koji su progresivni i slabo

kontrolisani.

Konsultovanjem dosadasnje istorije bolesti mogu
se dobiti dragocene informacije i osmisliti najbolja
moguca nega za pacijenta u tom trenutku. Fizikalni
pregled na palijativnom zbrinjavanju se zasniva na
poznavanju postojece bolesti i trenutnih simptoma.
Cilj pregleda je utvrdivanje trenutnih stanja koja
zahtevaju dalju evaluaciju i le¢enje nastalih tegoba.

Strategija za palijativno zbrinjavanje je dokument kojim
se utvrduje politika drzave u cilju razvoja zdravstvenog
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sistema Republike Srbije. Vlada Republike Srbije je
jos 2009. godine usvojila strategiju za palijativho
zbrinjavanje po preporukama Komiteta ministara
Saveta Evrope.

Potreba za palijativnim zbrinjavanjem je prioritetan
problem, koji zahteva medusobnu saradnju izmedu
institucija drzave, zdravstvenih radnika, razlicitih
udruzenja koji se bave ovom problematikom,
pacijentima, njihovim porodicama. Razvijanje
nacionalne zdravstvene politike o palijativnom
zbrinjavanju i definisanje strateskih ciljeva i mera je
moguca zajednickom saradnjom. Strategija je radena
u saradnji sa preporukama komiteta ministra Saveta
Evrope godine sa odlukom da palijativno zbrinjavanje
postane sastavni deo sistema zdravstvene zastite.

Za uspes$no ukljuc¢ivanje palijativnog zbrinjavanja u
postojeci sistem zdravstvene zaStite neophodna je
izmena propisa kojima se ureduje sistem zdravstvene
zastite, ukljucivanje sluzbi za palijativno zbrinjavanje u
sistem zdravstvene zastite, obezbedivanje i dostupnost
opioida i drugih lekova u skladu sa listama esencijalnih
lekova za palijativno zbrinjavanje pacijenata, edukacija
zdravstvenih radnika i saradnika ukljucujuci i edukaciju
pacijenata i porodica o palijativnom zbrinjavanju.
Strategije se donose u skladu sa demografskim
karakteristikama stanovniStva u Republici Srbiji,
ukazuju¢i  nam na potrebu za palijativnim
zbrinjavanjem. Analizom zdravstvenih delatnosti iz
2007.godine na primarnom nivou rada, sluzbe ku¢nog
lecenja, uradena je kadrovska struktura i zahvaljujuci
Institutu za javno zdravlje Srbije ,Dr Milan Jovanovic¢
Batut” i Ministarstvu zdravlja uocen je nedostatak
broja medicinskih sestara, dok je broj lekara bio
zadovoljavajudi.

U skladu sa pravilnikom iz Sluzbenog glasnika broj
43/06 broj medicinskih sestara nije u skladu sa
Pravilnikom i neophodno je njihovo povecavanje u
sluzbama kucnog lecenja i nege.

Uredbom o planu mreza zdravstvenih ustanova iz
Sluzbenog glasnika RS br.42/06,119/07,84/08 propisan



je kapacitet bolnickih ustanova za produzeno lecenje
i negu, ukljucujudi i palijativnu negu i to 0,20 postelja
na 1.000 stanovnika. Pravilnikom je utvrden i broj
zdravstvenog kadra koji bi zadovoljio potrebe.

Izbor bolnica u kojima bi se osnovala jedinica za
palijativnu negu je utvrdena na osnovu demografske
situacije, bolesti i stanja u kojima je neophodno
palijativno zbrinjavanje i postojec¢ih kapaciteta. U
prvoj fazi od 2009. do 2012. trebalo je da se osnuje
13 jedinica za palijativno zbrinjavanje sa ukupno
140 postelja u: Subotici, Zrenjaninu, Somboruy,
Smederevskoj Palanci, Cupriji, Loznici, Zaje¢aru, UZicu,
Vranju, Vrnjackoj Banji, Zemunu, Zvezdari, Nisu.

U drugoj fazi od 2012. do 2015. po istim kriterijumima
treba da se oformi jo$ 160 postelja u: Kikindi, Vrbasu,
Pan¢evu, Sremskoj Mitrovici, Pozarevcu, Cacku,
KruSevcu, Pirotu, Prokuplju, Beogradu (BeZanijska
Kosa, Dragisa MiSovi¢), Kragujevac.

Zakonom o zdravstvenoj zastiti propisano je da svaki
gradanin ima pravo da zdravstvenu zastitu ostvaruje
uz postovanje najviseg moguceg standarda ljudskih
prava, pravo na fizicki i psihicki integritet, bezbednost
svoje li¢nosti, kao i uvazavanje njegovih moralnih,
kulturnih, religijskih i filozofskih ubedenja. Zakon o
zdravstvenoj zastiti Sluzbeni glasnik RS br.107/05,
zakon o zdravstvenom osiguranju Sluzbeni glasnik RS
br.107/05 i 109/05, Pravilnik o sadrzaju i obimu prava
na zdravstvenu zastitu iz obaveznog zdravstvenog
osiguranja za 2009. godinu Sluzbeni glasnik RS br.7/09.

Evropska unija je tokom proteklih 13 godina namenila
znacajna sredstva za razvoj palijativnog zbrinjavanja
koja se ogledala u obezbedivanju tehnicke pomodi,

edukaciji i razvoju javne politike u oblasti palijativhog
zbrinjavanja.

U okviru projekta edukovano je oko 1.200 zdravstvenih
radnika i saradnika, uvedeno je palijativno zbrinjavanje
u Skolski sistem osnivanjem katedre na medicinskom
fakultetu i predmeta u srednjim i visim medicinskim
Skolama.

U Srbiji palijativno zbrinjavanje pruza i NGO
BELhospice, prvi centar za palijativno zbrinjavanje i
palijativnu medicinu.

Posmatranjem podataka koje imamo i potreba za
pruzanjem palijativnog zbrinjavanja, dolazimo do
zakljucka da treba joS poboljsati uslove, standarde
zbrinjavanja pacijenata kojima je neophodna
palijativna nega.

Kako bi sistem funkcionisao optimalno, vazno je
edukovati jo$ kadrova, zaposliti jos kvalifikovanog
kadra, obezbediti veci broj jedinica koje pruzaju
palijativnu negu.

Ucedce drzave u svemu ovome treba da bude
znacajnije u pruzanju vece pomocdi i podrske za razvoj
palijativnog zbrinjavanja u Republici Srbiji. Potrebno
je poboljsanje standarda boravka i zbrinjavanja ovih
pacijenata, kao i poboljsanje postojecih kapaciteta.

Maja Dordijevi¢, visoka strukovna sestra
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B REC PACIJENTA

LUKINA PRIéA - Sturge Weber sindrom

,Svaka majka je ratnica na svoj nacin,
ali majke koje imaju dete sa smetnjama u razvoju su posebni borci.”

POCETAK

ugo ocekivano posle uredne trudnoce, tog 09. januara 2017. godine rodila sam decaka koji

se zove Luka. Po rodenju, bio je lako prepoznatljiv jer je roden sa hemangiomom preko desne

polovine okal i cela. Sve je bilo u redu do njegovih devet meseci kada je doziveo prvi epi napad,
epi status koji je trajao preko sat vremena. Nikada nisam imala prilike takvu situaciju da vidim. Ubrzo
su nas hospitalizovali i imali smo tu neku ,sre¢u” da u kratkom vremenskom periodu njegova bolest
bude dijagnostifikovana. Sve analize su potvrdile da Luka boluje od retke bolesti koja se zove Sturge
Weber sindrom. Nasa borba je tada pocela. Obilazili smo razne klinike, odlazili u inostranstvo kako
bi u saradnji sa inostranim i nasim lekarima pronasli adekvatno lecenje. Do svoje trece godine Luka je
imao svakodnevne epi napade koji se vise nisu mogli izbrojati, od 10 do 20 epi napada dnevno. Umor,
iscrpljenost, epi statusi, slaba motorika, nesvesnost, slab razvoj, slabost leve polovine tela, dete bez
govornih sposobnosti, bila su nasa svakodnevnica. Bilo je momenata kada je imao po nekiliko dana
neprestano epi napade. Nije vodilo nigde... Svaki krizni momenti su nam davali nove motivacije, jer
Luka je posle svake krize uspeo da se oporavi, uz mnogo truda, vezbi, upornosti, uspevali smo. Bolest
je takva da se i pored velike doze lekova, napadi cesto ne mogu kontrolisati. Nakon tri godine takvog
Zivota, Luka je postao imun na medikametozne terapije. Cesto su nam govorili da ne¢e mo¢i nikada
da govori i da mozZda nece mo¢i da hoda.
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d samog pocetka posvetila sam se samo

njemu, noc¢ima sam ucila, prevodila

dokumenta i nauc¢ne studije, istraZivanja...
Samo jedna Fondacija je u tom trenutku se bavila
istrazivanjem ove progresivne i nepoznate bolesti, a
to je Sturge Weber Fondacija u Hjustonu. Sa njima
sam se povezala, volontirala i u odredenom trenutku
nagradena za doprinos u istrazivanju, posvecenosti
i Sirenju sveti o tome na Balkanu i Evropi.

Traganje za stru¢nim lekarima trajalo je dugo, bio
je to mukotrpan put, teska prica oko prikupljanja
dokumentacije i finansijskih sredstava. Ali uspeli
smo. Nakon nekoliko odlazaka o svom troSku u
inostranu kliniku u Rimu, za Luku je bilo ustanovljeno
da je operacija na mozgu neophodna. Na tom putu
prepoznala sam pravu osobu koja ¢e podrzati
mene kao roditelja, neko ko ¢e se njemu posvetiti i
je profesor Dimitrije Nikoli¢. Stru¢nost, empatija,
upornost, pozitivan stav, razumevanje i podrska bio
nam je bas on.

Luka je ispunio sve uslove pravilika za lecenje u
inostranstvu RFZO i upucen u Tursku na kliniku
Acibadem u lIstanbulu u kojoj se i danas leci
uz pomoc¢ drzave. Nakon dijagnostike Luki je
uradena operacija parcijalna resekcija na mozgu i
odstranjeno mu je 75% mozdankog tkiva na desnoj
hemisferi mozga. Operacija koja je trajala vise od
9 sati uz nekoliko komplikacija zavrsila se uspesno
(uspeSno-zivot je sacuvan). Nakon toga ¢ekali smo
momenat da se Luka probudi, da vidimo da li ¢e
moci da se pomera, vidi i govori.. | dal Taj mali
heroj, dva dana kasnije hodao je brzim korakom po
hodnicima bolnice. Bili smo veoma srecni, sve je
krenulo na bolje. Ali, sedam dana nakon operacije
Luki su ponovo krenuli epi napadi, nenormalni,
nesvakidasnji, mnogo jaki i nekontrolisani, toliko da
su mu ugrozili zivot. U tom velikom gradu, taksijem
smo se odvezli do bolnice i na rukama sam ga
odnela do hitne sluZzbe bez znakova disanja. Bila
sam sama sa njim te nodi, i on se ponovo rodio.
Stanje su brzo stabilizovali, ali novo saznanje da je
kandidat za drugu operaciju koja je ujedino zadnje
$to bi moglo sa njim da se uradi uz teske posledice,
na trenutak ubilo je nadu, ali ne i volju da nastavimo

dalje, jace i hrabrije! Luka se brzo oporavljao. Nikada
mu nisam dozvolila da se oseti drugacije. U¢ila sam
ga o svim tim stvarima koje su mu svakodnevnica.
Gledam na to kao na jedan jako tezak period koji je
prosao, ali svesna sam toga da ¢ekamo sledece.

Najtezih trenutaka se prisecam stalno, ali bitno
je da na te periode ne ose¢am tugu i depresiju
nego energi¢nost, motivaciju i hrabrost. Bitno je
ostati pozitivan bez obzira na situaciju, moramo biti
nasmejani, srecni, jer roditelj mora biti uzor svom
detetu. Sto vise istrazujemo i upoznajemo bolest,
povezujemo se sa drugim roditeljima, lakSe ¢emo
razumeti okolnosti i pomocdi deci.

Luka je veselo i nasmejano dete koje kroz sve $to
prolazi prihvata, udi i prilagodava se. On ne zna
kakve su sve te opasnosti, ali je potpuno svestan
kakav Zivot Zivi. Zivi kroz borbe, kroz oluje i hrabro
koraCa tim putem. Sigurna sam da ¢e u svemu
ovome on biti pobednik! Verujem u njegal!
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Obzirom da sam vrlo brzo postala svesna situacije u
kojoj se nalazimo, pocela sam da okupljam porodice
sa slicnim i istim problemima kao i stru¢ne ljude koji
¢e da nas usmere na pravi put.

SuocCavamo se sa raznim problemima, progresivnom
razvoju bolesti, finansijski problemi, nedostupnost
informacija, malo podrske. Pruzanje adekvatnih
informacija porodicama je veoma znacajna kada
su ispred njih veliki Zivotni izazovi i kada moraju
da nadu put do reSenja nekog problema. Ve¢ pet
godina, na raspolaganju sam roditeljima pruzanjem
psiholoSke podrske, upucivanjem na lokalne i
republicke fondove, udruZenja i organizacije koje
bi im mogle pomodi, takode, razmena iskustva i
motivisanje drugih mi je svakodnevnica i to me ¢ini
veoma srecnom i ispunjenom osobom.

Sturge-Weber

Sturge Weber sindrom (SWS) je uroden ne-porodi¢ni
poremecaj izazvan mutacijom GNAK gena,
malformacija krvnih sudova na mozgu. Odlikuje se
promenama na licu, neuroloskim abnormalnostima,
izaziva mentalne retardacije, razvojne invalidnosti.
Svaki slucaj ove bolesti je jedinstven i nije potpuno
poznato zasto se javlja. Statisticki podaci pokazuju
da se Sturge-Weber sindrom javlja na svakih 50.000
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novorodencadi, bez jasne predilekcije po polovima
i odredenoj rasi. Sturge-Weber sindrom je retko
medicinsko stanje koje karaktertiSe hemangiom
uglavnom na licu, razliciti stepeni glaukoma,
razvojna kasnjenja, epilepsiju od lakSeg do teZeg
obilika, preveliki rast tkiva, nepravilnost organa,
gubitak vidnog polja, hemipareza. Neuroloska
abnormalnost se odnosi na razvoj prekomernog
rasta krvnih sudova na povrsini mozga (aginoma).
Oni stvaraju nenormalne uslove za funkcionisanje
mozga. Nema pouzdanog nacina da se kaze koliko
je ozbiljan slucaj i sta se moze dogoditi, jer bolest
nije predvidiva i progresivna je. Za ovu bolest jo$
uvek ne postoji lek, leci se samo simptomatski.

Prica se nasla u knjizi Karen FiSer Bol ,MAMA
RATNICA”

Karen FiSer Bol autorka knjige The Warrior Mama je
pre 35 godina osnovala Sturge Weber fondaciju kada
je njenoj kéerki dijagnostifikovana ta bolest o kojoj
se nije znalo ba$ nista. Dugogodisnje okupljanje
timova lekara, naucnika, pravljenje medicinske
zajednice motivisalo je Karen da pomogne ljudima
Sirom sveta. Postali su istrazivacki centar i jedino
mesto gde se mogu pronaci najtacnije informacije i
najnovija istrazivanja o toj bolesti.

Pre nekoliko godina pocela je da piSe knjigu koja
obuhvata jedanaest autenti¢nih prica majki ratnica
iz celog sveta koje se bore za zdravlje svoje dece i
njihovu integraciju u drustvu.

Autorka je medu jedanaest majki iz celog sveta
odabrala i mene, a zasto, verovatno je cela ova nasa
borba bila motiv za to.

Retka je bolest, ali su retkostidani koje provodite van
kuce u inostranstvu, neprospavane noci dok trazite
informacije o bolesti deteta, BoZi¢i i rodendani
u bolnici, a da ostane$ snazan i nastavis dalje. A
da je bilo lako, nije, teSke Zivotne situacije pred
nas postavljale su svakodnevne ispite koje smo
zajednicki polozili. Vise i ne pamtim broj Lukinih epi
napada, intervencija i dana sa detetom u klinici u
Istanbulu. Zato sam u knjizi Karen Bol u kojoj sam se
nasla, Zelela da ohrabrim druge roditelje.

Svaki roditelj koji ima takav problem treba da
veruje u svoje dete i sluSa svoja osecanja. Meni je



najteze bilo, naravno tokom te njegove operacije u
Istanbulu koja je trajala Citav dan, posle toga kada
se oporavljao, kada nismo znali da li ¢e da hoda, da
li ¢e modi da prica.

Luka je posle divovske borbe za zdravlje krenuo
u vrti¢ sa vrdnjacima, bez personalnog asistenta.
Veseo je i raspolozen jer ga vaspitavam tako da se
ne oseca diskriminisano i drugacije.

Kad god me je pitao za taj oziljak na glavi koji ima,
ja mu nisam govorila, ti si operisan, ti si morao to
da imas, nego mu uvek kazem, to su oZiljci tvoje
hrabrosti, tvoje snage i to ne moze svako da ima.
Svako ima nesto zbog Cega je superheroj, ti imas
taj oZiljak, to nema svako. Ja sam ta koja treba njega
da podrZiija sam ta koja njemu treba da pomogne.
Uvek sam mu govorila da moze bolje, da mora
bolje, moramo da se borimo.

Epitet ,Mama ratnica” jeste za pohvaluy, ali je i velika
odgovornost. Svaka majka je ratnica na svoj nacin,
ali majke koje imaju dete sa smetnjama u razvoju su
posebni borci.

Nas$ najveci uspeh je to sto se posle svakog odlaska u
Tursku Lukin kvalitet Zivota popravlja, jer su deca nasa
najveca motivacija, a njihov uspeh je i nas uspeh.

Nikada nisam dozvolila da Luka oseti nervozu, stres,
niti bilo kakvu loSu energiju. Svom detetu, a govorim
i drugim roditeljima — moze$, moras, bori se i pobedi.

Majkama koje imaju zdravu decu porucila bih da
ne diskriminisu decu koja imaju izazove u Zivotuy,
da ih ne gledaju drugacije. Onima koji imaju dete
sa zdravstvenim problemima, savetujem da dete
mora da im bude motiv, da su svaki dan, svakim
napretkom svedoci ¢uda, da moraju njima da budu
izvor hrabrosti i snage.

Moj Zivot je dosta energicniji od kada sam rodila
Luku, kao majka i kao zena u sebi sam prepoznala
nesto Sto do do tada nisam imala, a to sam dobila
od njega. Jer danas ja mogu da kazem da sam
srecna zena, jer je Luka srec¢an decak koji je uspeo
da porusi statistiku i uprkos svemu hoda, trci, dobro
se razvija i pri¢a na dva jezika.

Mina Mijailovi¢
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B REC STRUKE

GENETICKE TERAPIJE ZA LECEN]JE
NEUROMISICNIH BOLESTI

asledne neuromisi¢ne bolesti obuhvataju veliku i raznovrsnu grupu geneticki uzrokovanih
Noboljenja. GreSke u molekulu DNK (mutacije) za posledicu mogu imati smanjenu, povecanu,

potpuno odsutnu ili izmenjenu funkciju proteina, $to uzrokuje simptome bolesti. Zato je za terapiju
bilo koje nasledne bolesti izuzetno vazno poznavanje genetickog uzroka bolesti i posledica koje ta mutacija
ima na nivou proteina. Otkri¢e gena u kojima mutacije dovode do nastanka oboljenja doZivelo je procvat
u poslednje tri decenije. Ujedno, otkrice gena uzro¢nika omogucilo je geneticko testiranje i postavljanja
nedvosmislene dijagnoze bolesti i razvoj inovativnih, geneticki dizajniranih terapija.

Postojece terapije su pretezno simptomatske, nastoje da odloze ili ublaZze pojedine simptome bolesti, usled
Cega su samo delimi¢no efikasne. Medutim, poslednjih godina sve vise slusamo o geneticki dizajniranim
terapijama koje ciljano deluju na uzrok bolesti, omogucujuci tako prevazilazenje posledica uzro¢ne mutacije.

H Razvoj inovativnih terapijskih pristupa moze grubo da se svrsta u dve strategije:
1. Prva strategija obuhvata antisens oligonukleotide i male molekule koji deluju na nivou RNK;

2. Druga strategija podrazumeva upotrebu genske terapije,
tj. dostavu ispravnih gena putem virusnih nosaca do ciljnih ¢elija ili tkiva.

Ove inovativne terapije daju obecavajuce rezultate i munjevitom brzinom menjaju nacin
na koji pristupamo tretmanu neuromisi¢nih oboljenja.

Antisens oligonukleotidi

Jedna od pomenutih klasa geneticki dizajniranih
terapeutika jesu antisens oligonukleotidi (ASO).
ASO su kratki, sinteticki i hemijski modifikovani lanci
nukleotida (duzine 15-25 nukleotida) sa potencijalom
da deluju na proizvod bilo kog gena od interesa.
Drugacije receno, ASO su jednolancani nizovi
nukleotida koji u ¢eliji mogu da se vezu za molekule
RNK prepisane sa cilinog gena i na taj nacin ostvare
uticaj na proizvodnju odredenog proteina.

U hemijski neizmenjenom (nemodifikovanom)
obliku ASO su podlozni brzoj razgradnji u telesnim
tecnostima i ¢elijama. Njihovo usvajanje od strane
Celije je otezano i ograniceno, i vrlo teSko dospevaju
do onih delova ¢elije u kojima treba da ostvare svoj
efekat. Takode, ASO u nemodifikovanom obliku
mogu pokrenuti imunski odgovor. 1z svih ovih
razloga, istrazivanja vezana za ASO bila su dugo
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godina usmerena na razlicite i brojne hemijske
modifikacije (od kojih se mnoge srecu i u prirodnim
molekulima) kojima bi se poboljSale njihove
osobine, tj. pospesio njihov prolazak kroz razne
barijere u organizmu i ulazak u ciljani celijski odeljak,
povecala njihova stabilnost, vreme poluzivota i
dostupnost, kao i afinitet i specificnost za ciljne
molekule RNK. Dodatna napomena je da, usled
svoje velike molekulske tezine, ASO nisu u stanju
da produ iz krvotoka u mozak i kicmenu mozdinu
(ne prolaze krvno-mozdanu barijeru). To predstavlja
otezavajucu okolnost u slucajevima kada ih treba
dostaviti u centralni nervni sistem, bududi da se ne
mogu davati kroz intravenoznu infuziju.

U zavisnosti od toga koja i kakva mutacija je uzrok
bolesti i u zavisnosti od efekta koji treba postici,
ASO mogu omoguditi razgradnju odredenog



Stetnog proteinskog proizvoda, ili, nasuprot tome,
podstaknuti stvaranje potpuno ili delimi¢no
ispravnog proteinskog proizvoda. Upravo zato $to
imaju uticaj na stvaranje odredenog proteina u
celiji, ASO predstavljaju veoma moc¢nu terapijsku
opciju koja je vec¢ pokazala ogromne dobrobiti
u terapiji obolelih sa spinalnom misicnom
atrofijom i DiSenovom distrofijom, kao najces¢im
neuromisi¢nim oboljenjima dece.

Mali molekuli

Mali molekuli kao terapeutici predstavljaju jedno
od glavnih uporista farmaceutske industrije
decenijama unazad. Definisu se kao bilo koje
organsko jedinjenje male molekulske tezine i
kao takvi, poseduju niz prednosti u odnosu na
prethodno pomenute antisens oligonukleotide:
mogu lako prolaziti kroz razli¢ite barijere u
organizmu, ukljucujuci i krvno-mozdanu barijeru,
$to znaci da se mogu uzimati oralnim putem i
uspesno dostaviti do svih ciljnih tkiva i organa,
ukljucujudi i centralni nervni sistem.

Ovakvi terapeutici najcesce se otkrivaju putem tzv.
visokoprotocnog skrininga (eng. high-throughput
screening). Naime, nekoliko stotina hiljada jedinjenja
testira se sa ciljem da se postigne odredeni efekat.

Samo ona jedinjenja koja ostvare Zeljeni efekat
dalje se detaljno ispituju i, prema potrebi, hemijski
modifikuju kako biim se poboljsale osobineismanijila
nezeljena dejstva. Na taj nacin otkriven je i jedan od
odobrenih terapeutika za terapiju spinalne misi¢ne
atrofije koji se primenjuje u vidu sirupa, a zapravo
predstavlja izuzetno skupu geneticku terapiju.

Genska terapija

Genska terapija je terapijski proces zasnovan na
genetickoj manipulaciji upotrebom nukleinskih
kiselina: terapeutik (najcesce gen ili deo gena)
pakuje se u virusni nosac (vektor) koji olakSava
ulazak terapeutika u celiju.

Istorija genske terapije pocela je pre oko 50
godina i bila je vrlo turbulentna. Na pocetku je
smatrana revolucionarnom tehnologijom koja ce
doneti izle¢enje bilo koje bolesti, pod uslovom
da poznajemo njenu geneticku osnovu. Medutim,
pocetni entuzijazam vrlo brzo je opao buduci da su
klinicke studije, jedna za drugom, bile neuspesne
u dokazivanju efikasnosti ovakve terapije. Nakon
brojnih neuspeha, ispostavilo se da je glavni problem
bio u virusnim nosacima koji se koriste za uspesno
dostavljanje gena do ciljnih celija i da buduc¢nost
genske terapije zavisi upravo do prirode nosaca.
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U upotrebi je Siroka paleta virusnih nosaca, od kojih
svaki poseduje odredene specificnosti koje ga cine
manije ili vise pogodnim za postizanje Zeljenog cilja.
Na primer, pojedini virusni nosaci mogu dostaviti gen
samo u cCelije koje se dele; potom, neki omogucuju
unodenje malih gena, dok drugi imaju vedi kapacitet
i mogu obezbediti unodenje vecih gena; pojedini
izazivaju reakciju imunskog sistema, dok drugi ne,
itd. Imajuci u vidu broj i raznovrsnost oboljenja koja
se mogu tretirati genskom terapijom, jasno je da
ne postoji univerzalni virusni nosac za sve namene,
ali da svaki od njih mora da zadovolji osnovne
preduslove: da omoguci ciliano dostavljanje gena
do pogodenih celija/tkiva/organa i da omoguci
funkcionisanje unetog gena bez Stetnih nezeljenih
efekata. U pojedinim slucajevima pokretanje
imunskog odgovora moze biti pozeljna osobina,
kao na primer kod DNK vakcina koje se koriste u
odbrani od infekcije virusom SARS-CoV-2: ciljni
gen upakovan u adenovirusni nosa¢ dostavlja se
vakcinacijom u organizam, podstice brzo aktiviranje
imunskogodgovoraistvaranjeantitelaprotivvirusnih
jedinica, obezbedujuci tako zastitu organizma od
virusa. Nasuprot tome, u le¢enju neuromisi¢nih
bolesti pozeljni su virusni nosaci koji ne pokrecu
imunski odgovor, kao $to su adenoasocirani virusni
nosaci, kojima se dodatno mogu izmeniti osobine
tako da imaju afinitet ka ta¢no odredenoj vrsti
Celija. Tokom 2019. godine od strane Americke
agencije za hranu i lekove (FDA) odobrena je
genska terapija za tretman spinalne misi¢ne atrofije
koja vazi za jednu od najskupljih terapija na svetu
sa vrtoglavom cenom od 2.125.000 dolara. Ova
terapija omogucuje uspesno dostavljanje ispravnog
gena do nervnih celija u centralnom nervnom
sistemu, a primenjuje se kroz intravenoznu infuziju
u trajanju od oko sat vremena.

Genska terapija pokazala se izuzetno uspeSnom u
leCenju ne samo neuromisi¢nih bolesti, vec i brojnih
hematoloskih i malignih oboljenja. Sposobnost
genske terapije da omoguci dugoroc¢ne pozitivhe
efekte po zdravlje obolelih poslednjih godina je
dokazana kroz brojna nauc¢na istrazivanja i klinicke
studije. To u potpunosti opravdava optimizam i
velike napore koji se ulazu u njihov razvoj, kao i
teznju da se ovakve terapije ucine standardnim
pristupom u le¢enju brojnih bolesti.

Dr Milos Brkusanin
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Dr Milos Brkusanin zaposlen je kao naucni
saradnik na Univerzitetu u Beogradu - Bioloskom
fakultetu. Njegova oblast istrazivanja je
humana molekularna genetika, a njegov
desetogodisnji naucno-istrazivacki rad usmeren
je ka molekularno-genetickoj osnovi naslednih
neuromisi¢nih bolesti, prevashodno spinalne
misi¢ne atrofije (SMA). Kao deo svoje doktorske
teze unapredio je molekularno-dijagnosticke
procedure koje se primenjuju u nasoj zemlji za
dijagnostiku SMA, a trenutno rukovodi Studijom
izvodljivosti neonatalnog skrininga za ovu bolest
u Srbiji. Pored toga, ucesnik je na vecem broju
nacionalnih i medunarodnih projekata, predavacé
je na Univerzitetu u Beogradu - Bioloskom
fakultetu, bavi se popularizacijom nauke medu
srednjoskolcima i mladim istraZiva¢éima kroz
odrzavanje seminara, radionica i letnjih skola,
i dobitnik je veceg broja nagrada za mlade
istrazivace.



2. februara 2023. godine, u Medija centru u Beogradu, u organizaciji Udruzenja SMA Srbija
i Nacionalne organizacije za retke bolesti Srbije — NORBS, organizovana je tribina na temu
Vaznost neonatalnog skrininga kod retkih bolesti.

Predavaci na tribini Prof. dr Dimitrije Nikoli¢, pedijatar neurolog (Univerzitetska decja klinika Tirsova),
Prof. dr lvana Novakovi¢, predsednica komisije za retke bolesti (Institut za humanu genetiku, Medicinski
fakultet Univerziteta u Beogradu), Dr Milo$ Brkusanin, nauc¢ni saradnik za uzu nauc¢nu oblast biohemija i
molekularna biologija (Bioloski fakultet u Beogradu) istakli su da neonatalni skrining omogucuje da svaka
beba i svaka porodica dobiju dijagnozu i terapiju u pravo vreme, a samim tim i $ansu za normalan zivot ili
Zivot gotovo potpuno normalnog kvaliteta. Trenutni cilj i aktivnosti su usmereni ka prosirenju neonatalnog
skrininga za spinalnu misi¢nu atrofiju na celu Srbiju.

NORBS
Nacionalna organizacija za retke bolesti Srbije
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13. FEBRUARA SE OBELEZAVAO
INTERNACIONALNI DAN EPILEPSIJE

nervnog sistema, posebno mozga.

E pilepsija je neuroloski poremecaj centralnog
Karakterise je tendencija ponavljanih napada.

Osobi se dijagnostikuje epilepsija ako ima najmanje
dva nic¢im izazvana (ili refleksna) napada ili jedan
ni¢im izazvani (ili refleksni) napad i ako je velika
verovatnoca da ce imati josS jedan ili ako joj se
dijagnostikuje sindrom epilepsije. Ova izrazito teska
i Siroko rasprostranjena bolest ukljucuje bilo koje
stanje kod kojeg postoje ponavljajuce epizode
napada, tokom kojih moze doci do delimi¢nog ili
potpunog gubitka svesti, neuobicajenih pokreta
vilice, ukocenosti i poremecaja govora, gréenja
misi¢a, kao i do gubitka autonomnih funkcija,
promena raspolozenja i mentalnih funkcija.

Procenjuje se da vise od 50 miliona ljudi Sirom
sveta Zivi sa epilepsijom. Imati epilepsiju znaci
imati tendenciju ponavljanja napada. Svako moze
imati napad ako je mozak izlozen dovoljno jakom
stimulansu. Epilepti¢na aktivnost izaziva privremeni
poremecaj normalnog rada mozga, tako da se
poruke mozga mesaju.

Postoji mnogo vrsta epilepsije. Neki tipovi pocinju
kada ste veoma mladi, a neki u kasnijem zivotu. Neki
tipovi traju kratko, a drugi mogu trajati ceo zivot.
Ponekad je jasan razlog za razvoj epilepsije. To moze
biti zbog oStecenja mozga uzrokovanog teSkim
porodajem, teskim udarcem u glavu, mozdanim
udarom ili infekcijom mozga kao $to je meningitis.
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Ponekad je uzrok i tumor na mozgu. Epilepsija je
simptom mnogih retkih bolesti u okviru kojih se
Cesto ne moze kontrolisati ¢ak ni mnogobrojnim
terapijama. Doktori ne znaju uzrok epilepsije kod 6
od 10 slucajeva. Procenjuje se da 1 osoba od 100
ljudi ima epilepsiju.

Ne postoji test koji moze da dokaze da
imate ili nemate epilepsiju. Testovi kao sto je
elektroencefalogram (EEG) koji snima obrasce
mozdanih talasa; moze dati lekarima korisne
informacije. Dijagnozu epilepsije treba da postavi
lekar sa specijalistickom obukom za epilepsiju.
Epilepsija se obicno leci lekovima za epilepsiju, koji
se Cesto nazivaju antiepileptickim lekovima (AED).
Lekovi za epilepsiju deluju na mozak, pokusavajuci
da smanje napade ili sprece napade. Mnogi ljudi sa
epilepsijom smatraju da kada imaju pravi lek, imaju
manje ili uopSte nemaju napade.

Vise o ovoj temi mozete pronadi na:

https.//www.orpha.net/consor/cgi-bin/
Disease Search.php?Ing=EN&data
id=17649&Disease Disease Search
diseaseGroup=Epilepsy&Disease Disease
Search diseaseType=Pat&Disease(s)/
group%200f%20diseases=Epilepsy-
syndrome&title=Epilepsy%20
syndrome&search=Disease Search Simple

https.//internationalepilepsyday.org/




DOGODICE SE

Master centar Novosadskog sajma,
ul. Hajduk Veljkova 11, Novi Sad

IV REGIONALNA
KONFERENCIJA O RETKIM BOLESTIMA

Tema: Geneticke terapije u retkim bolestima

Geneticke terapije revolucionarno menjaju leCenje retkih bolesti, daju¢i nadu
pacijentima koji ranije nisu imali terapijske opcije.

ostoji oko 8.000 identifikovanih retkih bolesti, ali samo 5% ima odobrene tretmane. Geneticka

terapija je posebno vazna za pacijente sa retkim bolestima, jer vise od 80 procenata retkih bolesti

ima poznati monogeni (jednogenski) uzrok. Tradicionalni lekovi Cesto deluju tako $to ublazavaju
simptome, ali ne lece bolest. Kada se leci hroni¢no stanje, to moze znaciti ¢estu primenu leka ili lekova.
Nasuprot tome, geneti¢ka terapija ima potencijal da ispravi osnovne genetske defekte, nudedi lek
umesto jednostavnog upravljanja simptomima. Uspesna geneticka terapija moze zahtevati samo
jednu dozu za dozivotno poboljsanje, umesto da zahteva dozivotno leCenje.
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DMD SRBIJA

,Vecinu vaznih stvari u svetu postigli su ljudi koji nisu odustajali kada se Cinilo

da uopste nema nade”

'[ ]’trenutku kada saznajete da vase dete boluje
od retke i neizlecive bolesti Citav svet vam
se sruSi. Prirodno ne znate Sta biste sa

sobom u tom beznadu. Mozete da ¢ekate da se desi

¢udo, a mozete i da pokuSate da pomognete tom
¢udu da se desi.

Simboli¢no na Dan sv. Trifuna ili Valentina, kako je
kome draze, 14. februara 2017. skupila se grupa
roditelja ciji sinovi boluju od Disenove misi¢ne
distrofije i napravila malo ¢udo za nasu DMD
zajednicu. Nase udruzenje je osnovano i pocelo je
sa radom.

O Disenovoj misi¢noj distrofiji

Disenova misi¢na distrofija je retko, progresivno
neuromisi¢no oboljenje. U 70 posto slucajeva se
nasleduje od majke preko X hromozoma, a u 30
posto slucajeva mutacija u genu nastaje spontano.
Gen za distrofin je najvecigen u ljudskom organizmu
i nalazi se na X polnom hromozomu. Zbog mutacije
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Dejl Karnegi

natomgenu ne stvara se protein distrofinizbog toga
dolazi do progresivnog propadanja misica. Bolest
se javlja kod 1 od 3.500 muske novorodencadi, a
procenjuje se da u Srbiji trenutno preko dve stotine
decaka boluje od Disenove misine distrofije. Ova
bolest je neizleCiva i njen tok je takav da pacijenti
pocinju da koriste invalidska kolica oko 12. godine,
a prva funkcija koju gube je hodanje zbog gubitka
misic¢a. OcCekivani zivotni vek pacijenata sa DMD je
do sredine dvadesetih godina.

Ciljevi udruzenja

Glavni cilj udruzenja DMD Srbija je poboljsanje
kavaliteta zivota obolelih od Disenove misi¢ne
distrofije.

Primarni cilj prilikom osnivanja udruZenja je bio
povezivanje medunarodnih  klinickih  studija
sa relevantnim dec¢jim klinikama u  Srbiji i
ukljucivanje pacijenata iz Srbije u klinicka ispitivanja
specijalizovana za potencijalno lecenje Disenove



misi¢ne distrofije. Do sada na nasim klinikama
se sprovode tri studije ltalfarmaco - Givinostat,
Sarepta — Exon skipping 45 i 53.

Drugi cilj je izmena postojecih zakona i pravilnika,
davanjem predloga zakonodavnoj vlasti za
implementaciju svetskih terapijskih dostignuca
u Srbiji. Predlaganje izmene zakona i aktivnosti
na sprovodenju reformi u obrazovanju, zdravstvu
i socijalnoj podrsci; organizovanje sportskih
i kulturnih aktivnosti u cilju podizanja svesti o
Disenovoj misi¢noj distrofiji.

Rad udruzenja

Vrednim i predanim radom predsednika naseg
udruzenja i lekara sa Klinike za neurologiju i
psihijatriju za decu i omladinu iz Beograda uspeli
smo da Srbiju stavimo na mapu farmaceutskih kuca
kao i svetske DMD zajednice.

Ostvarili smo saradnju sa pojedincima, drzavnim
institucijama,  relevantnim  stru¢njacima i
udruzenjima koja se bore za zajednicke ciljeve
u oblastima koje se ti¢u pacijenata obolelih od
Disenove misi¢ne distrofije.

Organizovali smo stru¢na predavanja i izradu
priruc¢nika iz oblasti fizikalne terapije koja nasim
decacima omogucava fleksibilnos i blago olaksanje.

Trening fizikalne terapije sa predavacem Marion
Main, fizioterapeutom iz Great Ormond Street
Hospital for Children, NHS Foundation Trust, London,
odrzan je na Klinici za neurologiju i psihijatriju
za decu omladine u Beogradu. Ovo predavanje
praceno prakticnim vezbama pruzilo je veoma

korisne informacije kako za fizioterapeute tako i za
porodice pacijenata sa DMD.

U saradnji sa profesorkom Mikov iz Novog Sada i
njenim timom, a od dobijenog granta Pokrajinskog
fonda za zdravstvo Vojvodine, DMD Srbija je izradila
prirucnik za fizikalnu terapiju uz video sa vezbama
na nasim drustvenim mrezama i sajtu. Uvod je pisala
profesorka Vedrana Rasi¢-Mili¢, vodeci stru¢njak
u oblasti Disenove misi¢ne distrofije. Priru¢nici su
podeljeni pacijentima sa DMD, ¢lanovima porodice,
kao i ve¢im domovima zdravlja u Srbiji. Na ovaj
nacin DMD Srbija edukuje zdravstvene radnike i
pacijente i skracuje roditeljima put do konkretnih
informacija u vezi sa fizikalnom terapijom.

7.septembar svetski dan Disenove misi¢ne distrofije,
obelezavamo razlic¢itim dogadajima — koncertima,
pustanjem crvenih balona, saopStenjem za javnost,
osvetljenjem klju¢nih beogradskih zgrada u crveno,
konferencijama za S$tampu. Stalno radimo na
podizanju svesti, ne samo o Disenovoj distrofiji,
nego i o retkim bolestima uopste.

DMD Srbijasefinansiraiskljucivoizdonacijaigrantova
za projekte. Od prikupljenih donacija i grantova
DMD Srbija je u unapredenje zdravstvenog sistema
Srbije ulozila preko 20 hiljada evra. Osnovni cilj ovih
investicija je da se referentni klinicki centri osposobe
kako za klinicka ispitivanja tako i za poboljsanje
kvaliteta zdravstvene nege za sve obolele.

Cinjenica na koju smo jako ponosni, s obzirom da
zagovaramo zajednistvo, je ta da smo pomogli
kolege iz ex Yu zemalja da osnuju svoja udruzenja i
samim tim ojacamo ovaj deo Evrope u borbi protiv
ove opake bolesti.

REC ZA ZIVOT - 19



DMD Srbija kao ¢lan NORBS-a - Nacionalne
organizacije za retke bolesti Srbije, ima aktivnu
ulogu u unapredenju sistema kroz izmene razlicitih
propisa, a sve u cilju poboljSanja Zivota osoba sa
retkim bolestima.

Takode, kao ¢lan WDO i EURORDIS-a, DMD Srbija
nastoji da zajedno sa nasim kolegama iz drugih
udruzenja pacijenata i donosiocima odluka
primenjuje sve nove zakone i propise, kako bi Srbija
bila jedna od vodecih zemalja u regionu u brizi o
obolelih od retkih bolesti.

Planovi u narednom periodu

U narednom periodu bi¢e odrzano nekoliko
dogadaja.

Prvi u nizu je trening iz oblasti fizikalne terapije koji
je planirano da se odrzi 10. i 11. marta na klinici
za Neurologiju i psihijatriju za decu i omladinu
u Beogradu. Trening je za stru¢njake i roditelje
obolelih od Disenove misi¢ne distrofije, a predavac
¢e i ovog puta biti Marion Main iz Velike Britanije.

Planirana je i Prva Regionalna DMD Konferencija
- susret DMD porodica iz Srbije i regiona, koju ce
organizovati nase udruzenje u maju u Beogradu
kroz stru¢na predavanja, razgovore roditelja sa
stru¢njacima i osnazivanje regionalne DMD zajednice.
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Kao i svake godine i ove se planira obelezavanje
7. septembra svetskog dana Disenove misi¢ne
dostrofije.

Problemi sa kojima se susrecemo

Kao i svi oboleli od retkih bolesti, nasi decaci
kao i mi, njihovi roditelji, susrecemo se sa raznim
problemima.

Trenutno, nas najveci problem je taj $to 13 decaka
obolelih od Disenove misicne dostrofije ceka
odobrenje svoje terapije. Za neke od njih pre
godinu dana su podneti zahtevi RFZO-u i jo$ uvek
su na listi cekanja. Neki od njih ¢ekaju godinu dana,
a neki i duze .

Mi nismo dozvolili da budemo pasivni posmatraci
sudbine. Radili smo i radi¢emo vredno i dalje, ali
moramo da naglasimo da je nama vreme najveci
neprijatelj. NaSoj deci svaki dan ¢ekanja na odobrenje
terapije oduzima jo$ po neku Zivotnu funkciju.
Apelujemo na klju¢ne institucije da prepoznaju
decake i mladice obolele od Disenove misi¢ne
distrofije i da im daju Sansu da Zive lakSe i duze.



-Qq-g- Baza retkih bolesti

www.retkebolesti.com

www.zivotorg.org
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