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REC UREDNIKA

UVODNA REC

Postovani,

Odmah na pocetku Zelim da podelim sa Vama odusevljenje Cinjenicom da je projekat izrade
BAZE RETKIH BOLESTI NA SRPSKOM JEZIKU ZAVRSEN!!

Baza je izradena u okviru drustveno odgovornog projekta kompanije Vega IT sourcing “Programeri za No-
vosadane”. Ukupno 15 programera i dizajnera je vredno i posveceno radilo na ovom projektu. Nemam reci
kojima bih mogla opisati odusevljenje celokupnim timom kompanije Vega IT sourcing - ovi mladi, edukovani i
neverovatno sposobni ljudi menjaju ovo drustvo......na bolje!

Dragi programeri, od srca se zahvaljujem u ime svih roditelja ,svih lekara i svih onih kojima ¢e ova baza koristiti.
Svi znamo da je ovo u stvari trebala da uradi drzava i nadlezne institucije zdravstvenog sistema, ali isto tako
znamo da bolesna deca i bolesne osobe nemaju vremena da cekaju to.

Zato smo uzeli stvar u svoje ruke i resili da pomognemo i doprinesemo resenju problema (ne)dostupnosti infor-
macija o retkim bolestima na srpskom jeziku.

Vise o celokupnom projektu procitajte u rubrici DOGODILO SE.....

U rubrici REC UDRUZENJA predstavljamo Hrvatski savez za rijetke bolesti i njihove aktivnosti. Inace, sa ovim
savezom nasa Nacionalna organizacija za retke bolesti Norbs ima veoma dobru saradnju, ¢ak i zajednicke pro-

jekte Sto je znacajno u pogledu regionalne umrezenosti.




U proslom broju naseg ¢asopisa u rubrici Re¢ struke dr Bogicevic iz Univerzitetske klinike u Beogradu je detal-
jno i stru¢no predstavila Lesch-Nyhan sindrom, a sad ¢emo pokusati da Vam docaramo kako izgleda Zivot sa
ovom bolescu. Porodica Marjanovi¢ iz Padinske Skele (Beograd) ima tri sina, od kojih su dvojica obolela od ove
bolesti i u rubrici REC PACIJENTA ¢e Vam ispricati svoju Zivotnu pri¢u. U istoj rubrici, pri¢a simpati¢nog Andrije
i njegove mame Ane koji se bore sa DiGeorge sindromom ¢e sigurno osvojiti Vasa srca.

Velika Cast i zadovoljstvo je saradivati sa dr Aleksandrom Perovi¢ sa Univerzitetskog koledza u Londonu koja ce u
okviru rubrike REC STRUKE detaljno predstaviti Vilijamsov sindrom.

Rubrika REC DRZAVE donosi detalje o centrima za retke bolesti u Srbiji.Sta su ekspertski centri za retke bolesti? Kako
su definisani, koja im je svrha i znacaj, te da li u Srbiji ovi centri pruzaju usluge na odgovaraju¢em nivou, procitajte u
tekstu Ivane Badnjarevi¢ iz udruZenja Hrabrisa.

Hvala svima na podrsci i pohvalama, zaista primamo puno vasih poziva i mailova u kojima nam pruzate podrsku.
Moram da napomenem da je podrska stigla i iz nadleznih institucija i to nam jako puno znaci.

S postovanjem,
Bogauia Mosavyevil,

predsednik udruZenja gradana za borbu prgtiv retkih bolesti kod dece ZIVOT
glavni i odgovorni urednik ¢asopisa Rec za ZIVOT

Website database of rare diseases

PROGRAMERI E£» NOVOSADANE
= Rezultati glasanja

Website pet friendly city
Website for bicycle initiative of Novi Sad 28"

Application for public transport

1. Ozivi bazu podataka retkih bolesti
2. Pet Friendly City

3. Na tockovima

4. GSP app

5. Post Problem

Application Post a problem

CODE FOR CAUSE K4
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HRVATSKI SAVEZ ZA RIJETKE
BOLESTI

Hrvatski savez za rijetke bolesti (HSRB) krovna je ne-
profitna organizacija za rijetke bolesti u Hrvatskoj u koju

se dobrovoljno udruzuju udruge s ¢lanovima oboljelim
od rijetkih bolesti, pojedinci oboljeli od rijetkih bolesti
' te osobe s invaliditetom nastalim kao posljedica rijetke

bolesti, u jedinstvenu zajednicu na podrucju Republike
Hrvatske, a u svrhu ostvarivanja, uskladivanja i zastite
njihovih pojedinacnih i zajednic¢kih prava i interesa.

Hrvatski savez
za rijetke bolesti

DANAS SAVEZ OKUPLJA:

e preko 700 individualnih ¢lanova oboljelih od rijetkih bolesti i ¢lanova njihovih obitelji

e 24 neprofitne organizacije koje djeluju za dobrobit pacijenata oboljelih od rijetkih bolesti
e preko 400 razli¢itih rijetkih dijagnoza

CILJ SAVEZA pruzanije je kvalitetne medicinske i psihosocijalne skrbi za osobe koje boluju od rijetkih bolesti

kroz donosenje Nacionalnog programa za rijetke bolesti. Nadalje, savez Zeli olaksati pristup postojecim lijekovima,
razviti centre izvrsnosti za odredene bolesti i/ili grupe bolesti, omoguditi hrvatskim pacijentima sudjelovanje u
medunarodnim medicinskim istrazivanjima i pruziti psiholosku podrsku obitelji te smanijiti socijalnu isklju¢enost ljudi
s rijetkim bolestima.

Osim pruzanja medicinske i psihosocijalne pomoéi bitan aspekt rada Saveza predstavljaju razne aktivnosti diji je cilj
promicanje javne svijesti o socijalnim i medicinskim problemima s kojima se susreéu oboljeli od rijetkih bolesti. Tako
je od strane Saveza nastao i prvi dokumentarni film o rijetkim bolestima ,Dan po dan®. U sklopu obiljezavanja medun-
arodnog Dana rijetkih bolesti 2015. godine provedena je kampanja ,Zagrli za rijetke bolesti®, koja je 2016. godine
podignuta na viSu razinu te je Hrvatski savez za rijetke bolesti, u suradnji s Nacionalnom organizacijom za retke
bolesti Srbije, Savezom za rijetke bolesti Republike Srpske te drugim organizacijama za rijetke bolesti iz Hr-
vatske i regije, pokrenuo kampanju ,Zagrli za Guinness, zagrli za rijetke". Cilj kampanje bio je obaranje Guinnessovog
rekorda u kategoriji najveéeg online albuma fotografija zagrljaja te je prikuplieno 79 000 fotografija. lako Guinnessov
rekord nije oboren, cilj kampanje ipak je ostvaren, s obzirom na to da je podignuta svijest javnosti o rijetkim
bolestima i problemima s kojima se u svakodnevnom Zivotu susre¢u oboljeli i ¢lanovi njihovih obitelji.

Takoder, Savez podupire postojece, te pomaze u osnivanju novih udruga rijetkih bolesti i pomaze im u radu. Uskladuje
i usmjerava djelatnosti i suradnju udruga ¢lanica i predlaZe akcije od zajednic¢kog interesa za potpuniju psihosocijalnu,
zdravstvenu, radnu, pravnu i drugu zastitu oboljelih od rijetkih bolesti te osoba s invaliditetom nastalim kao poslied-
ica rijetke bolesti. Prati, analizira i razmatra stanje i primjenu zakonskih propisa za poboljSanje poloZaja oboljelih od
rijetkih bolesti te osoba s invaliditetom nastalim kao posljedica rijetke bolesti zalazuéi se za uskladivanje propisa s
cilievima i potrebama ¢lanova Saveza. Organizira ili sudjeluje na kongresima, simpozijima, seminarima, radionicama i
sliénim prigodama, samostalno ili u suradniji s drugima. Samostalno ili u suradnji s drugima organizira zajednicke edu-
kativno rehabilitacijske boravke za oboljele od rijetkih bolesti, osobe s invaliditetom nastalim kao posljedica rijetke
bolesti i njihove obitelji. Potice kulturne i umjetnicke djelatnosti i manifestacije oboljelih od rijetkih bolesti te osoba s
invaliditetom nastalim kao posljedica rijetke bolesti. Organizira i obavlja informativnu i izdavacku djelatnost, tiskanje
strucnih i promidzbenih izdanja, kao i ¢asopisa i informativnih biltena za javnost i ¢lanstvo, sukladno vaZeéim propisi-
ma. Prikuplja i raspodjeljuje humanitarnu pomo¢, uz suglasnost nadleznog ministarstva, organiziranjem dobrovoljnih

aukcija, izlozbi i drugih humanitarnih aktivnosti.
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NEKE OD NAJZNACAJNUIH AKTIVNOSTI KOJE SAVEZ PROVODI SU:

e pruzanje psihosocijalne pomodi i potpore svojim ¢lanovima

e obiljezavanje medunarodnog Dana rijetkih bolesti

¢ obiljeZzavanje dana pojedinih rijetkih bolesti (npr. Medunarodni dan svjesnosti MPS-a, Dan Gaucherove bolesti)
e organiziranje Nacionalnih konferencija o rijetkim bolestima

Obelezavanje medunarodnog Dana rijetkih bolesti u Zagrebu

e pokretanje i rad Hrvatske linije pomoci za rijetke bolesti

¢ pokretanje i vodenje hrvatske stranice Orphaneta - svjetskog referentnog portala za rijetke bolesti i Orphan lijekove
e suradnja na projektu RareConnect - online platforma za povezivanje oboljelih od rijetkih bolesti i ¢lanova njihovih
obitelji

Savez je od 2008. godine ¢lan EURORDIS-a, Europske organizacije za rijetke bolesti, a od 2013. godine ¢lan Eu-
ropskog Gaucher udruzenja (EGA). Pocetkom 2015. godine, Savez je postao ¢lanom European Lung Founda-
tion, organizacijom koja se bavi respiratornim bolestima.

Mail saveza: rijetke.bolesti@gmail.com
Web stranica: http:/www.rijetke-bolesti.hr/
FB stranica: https:/www.facebook.com/HrvatskiSavezZaRijetkeBolesti/
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CENTRI ZA RETKE BOLESTI

Kriterijumi kvaliteta koje ekspertski centri za retke bolesti treba da ispunjavaju su definisani dokumentom EUC-
ERD-a (EUCERD - European Union Committee of Experts on Rare Diseases) pod nazivom “Preporuke o kriterijumima
kvaliteta za ekspertske centre za retke bolesti”.

Ovim dokumentom se centri za retke bolesti definiSu kao zdravstvene ustanove ili delovi zdravstvenih ustanova koje
obolelima od retkih bolesti pruzaju odgovarajuéu negu. Neki od osnovnih zahteva koje centri za retke bolesti treba da
ispunjavaju, i ¢emu moraju da teZe centri u Srbiji su:

postojanje odgovarajucih kapaciteta za dijagnostiku, prac¢enje i negu pacijenata
e postojanje odgovarajuceg stru¢nog kadra koji moze postaviti ili potvrditi dijagnozu i pratiti leCenje pacijenata sa
retkim bolestima
postojanje multidisciplinarnog pristupa u lecenju pacijenata
e pracenje i rad na kreiranju smernica dobre prakse za negu pacijenata sa retkim bolestima
saradnja sa drugim centrima za retke bolesti u zemlji i inostranstvu.

Clanom 92a Zakona o zdravstvenoj zastiti u Srbiji navodi se da se u okviru centra za retke bolesti obavljaju poslovi
dijagnostike obolelih od retkih bolesti, prenatalnog, kao i neonatalnog skrininga, genetskog savetovalista, zbrinjavan-
je pacijenata od retkih bolesti, vodenje registara obolelih od retkih bolesti za teritoriju Republike Srbije u skladu sa
zakonom, saradnja sa referentnim inostranim centrima za dijagnostikovanje i lecenje retkih bolesti, kao i sa mrezom
evropskih i svetskih organizacija za retke bolesti, kontinuirana edukacija iz oblasti retkih bolesti, kao i drugi poslovi
za unapredivanje dijagnostikovanja i leCenja obolelih od retkih bolesti. Trenutno je u Srbiji aktivno pet univerzitetskih
zdravstvenih ustanova na tercijarnom nivou zdravstvene zastite koje obavljaju poslove centra za retke bolesti i to:

e Kilinicki centar Srbije,

e |Institut za zdravstvenu zastitu dece i omladine Vojvodine,

e Institut za zdravstvenu zastitu majke i deteta Srbije ,dr Vukan Cupic”,
e  Univerzitetska decija klinika ,TirSova” i

e Kilinika za neurologiju i psihijatriju dece i omladine.

Zdravstvene ustanove u Republici Srbiji koje su imenovane da obavljaju poslove centra za odredene vrste retkih
bolesti u osnovi ispunjavaju uslove u pogledu: potrebnog prostora, opreme za dijagnostiku, lecenje i rehabilitaci-
ju osoba sa retkim bolestima, odgovarajucih visoko-specijalizovanih zdravstvenih radnika i zdravstvenih saradnika i
sprovodeniju aktivnosti u domenu naucno-istrazivacke i edukativne delatnosti.

No i pored toga, sadasnja situacija u ovim ustanovama zahteva dodatna ulaganja kako bi se unapredili svi potrebni
uslovi i poboljSao kvalitet pruzenih usluga, prvenstveno u pogledu nabavke savremene opreme i dodatne edukacije
kadra, sa ciliem da se zadovolje potrebe obolelih od retkih bolesti.
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Da bi kvalitet rada centara za retke bolesti u Srbiji bio bolji, trebalo bi ispuniti EUCERD preporuke o kriterijumima
kvaliteta za ekspertske centre za retke bolesti i to:

1. Centrizaretke bolesti se bave bolestima ili stanjima koji zahtevaju specificnu negu s obzirom na teskoce u postavi-
janju dijagnoze, sprecavanju komplikacija i uspostavljanju lecenja.

2. Centri za retke bolesti su ekspertske zdravstvene ustanove koje su zaduZene za zbrinjavanje lica obolelih od
retkih bolesti u nacionalnim i po potrebi medunarodnim okvirima.

3. Zajednicki obuhvat centara za retke bolesti bi trebalo da pokrije sve potrebe lica obolelih od retkih bolesti, ¢ak i
kada ne postoji mogucénost obezbedivanja potpunog obima usluga na istom nivou stru¢nosti za svaku od retkih
bolesti.

4. Za svaku grupu retkih bolesti, postoji jedan centar za retke bolesti kome konvergiraju druge zdravstvene usta-
nove.

5. Centri za retke bolesti okupljanju ili koordiniraju multidisciplinarne vestine u okviru specijalizovanog zdravstvenog

sektora, ukljucujuci tu paramedicinske i socijalne usluge, kako bi sluzili specificnim medicinskim, rehabilitacionim

i palijativnim potrebama lica obolelih od retkih bolesti.

Centri za retke bolesti doprinose kreiranju puteva zdravstvene zastite od primarne zastite na dalje.

Centri za retke bolesti su povezani sa specijalizovanim laboratorijama i drugim ustanovama.

Centri za retke bolesti saraduju sa udruzenjima obolelih u svrhu uvodenja perspektive obolelih u lecenje i negu.

Centri za retke bolesti doprinose izradi vodi¢a dobre klinicke prakse i njihovoj diseminaciji.

0. Centri za retke bolesti obezbeduju edukaciju i obuku zdravstvenim radnicima i zdravstvenim saradnicima, ukl-
jucujudi tu specijaliste iz oblasti paramedicine i nezdravstvene radnike (kao $to su nastavnici, licni asistenti, psi-
holozi i drugi), kada god je to moguce.

11. Centri za retke bolesti doprinose obezbedivanju pristupacnih informacija prilagodenih specifi¢cnim potrebama
obolelih i ¢lanova njihovih porodica, zdravstvenih i socijalnih radnika, a u saradnji sa udruZenjima obolelih i Or-
phaNet-om.

12. Centri za retke bolesti su u stanju da odgovore na potrebe osoba iz razli¢itih kulturnih i etnickih grupa.

13. U skladu sa nacionalnim i medunarodnim etickim i pravnim okvirima, centri za retke bolesti moraju obezbediti
nediskriminaciju i nestigmatizaciju lica obolelih od retkih bolesti u okvirima njihovih kompetencija.

14. Centri za retke bolesti doprinose istrazivanju, pobolj$anju razumevanja bolesti i optimizaciji postupaka dijagnos-
tike, nege i leCenja, ukljucujudi tu i klinicku evaluaciju dugorocnih efekata novih terapija.

15. Domen rada centara za retke bolesti zavisi od velic¢ine zemlje i strukture nacionalnog sistema zdravstvene zastite.

16. Centri za retke bolesti saraduju sa drugim centrima za retke bolesti na nacionalnom i medunarodnom nivou.

17. Centri za retke bolesti bi trebalo da se integriSu u evropske referentne mreze za retke bolesti.

18. Centri za retke bolesti koji imaju biohemijske i laboratorije za molekularnu genetiku duzni su da, ukoliko imaju
kapaciteta, obavljaju te usluge i za druge institucije koje su uklju¢ene u mrezu zdravstvenih ustanova.

=0 00N o

Svesni smo da trenutno centri za retke bolesti u Srbiji ne ispunjavaju sve navedene uslove ali smatramo da zajed-
nickim zalaganjem treba da tezimo ispunjavanju svega definisanog i to sa jednim zajednickim ciljem: da obolelima
od retkih bolesti pruzimo najbolju dijagnostiku, le¢enje i negu a zdravstvenim radnicima kvalitet radnog okruzenja u
kome bi ove aktivnosti sproveli u delo.

Lvana BadyyjwheviC

udruzenje Hrabrisa
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Ja sam Ana i pri¢am svoje iskustvo majke decaka koji booluje od retkog sindroma Di George koji je roden 2004 godine u
Beogradu.

Andrija je roden iz strogo kontrolisane trudnoce, 20 dana ranije i sve analize radene tokom trudnode su ukazivale na
to da je beba muskog pola i da je sve u redu. U petak, pre porodeja, kad smo bili na redovnoj utrazvuénoj kontroli,
doktorka u Frontu je rekla samo: ,Nije vazno da li je musko ili Zensko, samo da je Zivo i zdravo"....

E pa mila moja, dZaba ti diploma i te bapske price.

Pukao je vodenjak preko serklaZza u nedelju, a u ponedeljak se rodio Andrija, u apartmanu uz prisustvo svog tate. Kada
je izasao na svet nije dovoljno jako zaplakao, tj jeste ali vrlo slabo i odmah su primetili da je ,malo ¢udan®. Ali 8/10
apgar ocena nam nije dala razloga da brinemo.

Prvih nekoliko dana u porodilistu su bili jako teski. Sa bebom u
sobi bez adekvatne podrske i znanja jer je prva beba. Doktor-
ka je dolazila i zagledala ga sa ¢udnim i neodobravajuéim izra-
zom na licu. Se¢am se komentara: ,Kakav je bio, sad je i dobar*
Meni sve nejasno, sve me boli, a najvise me boli takva reakcija
na mog prvenca od 2,5 kg koji je najlepsi na svetu. DeZurna
babica sa vrata pita da li beba sisa, ja kaZem da sisa, a on ne
sisa, itd itd... Sve dok jedna medicinska sestra nije glasno pita-
la: ,Zasto je ova beba sa majkom, a ne kod nas, on gubi kilazu!“
Onda su ga jednom odveli da urade ultra zvuk glave, bez ob-
~ jasnjenja da bi doktorka posle 5 dana konstatovala da beba

_— - . ima ,3umic¢ na srcu*i da mora da ide u Tirsovu kod kardiologa.

za prvi rodjendan Andrija je bio veli¢ine plisane igracke,
imao 5 kg i nije mogao samostalno da sedi

U ponedeljak su ga i odveli u TirSovu, i vratili ga pravo u inkubator! Tu pocinje agonija.

Dete ima kompleksnu sréanu manu. Kompleksnu- u smislu da su mu pretkomore uveéane, komore takode, sve sr¢ane
aorte prosirene, na glavnoj aorti dva src¢ana zaliska umesto tri, pluéna arterija potpuno prosirena, sumnja na koaktaci-
ju aorte, sumnja na stenozu mitralne valvule, ASD i VSD, sumnja na tetralogiju Falot. Kompleksnu u smislu da je mno-
go lose, ali da ne znamo koliko. Imao je i plu¢nu hipertenziju. ASD je otvor medu pretkomorama (srca), a VSD je otvor
medu komprama. On je imao veliku rupu izmedu komora pa je zato bio Zivotno jako ugrozen, iako se ta anomalija na
srcu ne smatra teskom. Ali kombinacija svih njegovih sréanih mana je bila obeshrabrujuca. Imao je tahikardiju i do 190
otkucaja u minutu, 100 posto pluénu hipertenziju, 4,5 meseca i 3,5 kg. Krstili smo ga pred odlazak u bolnicu.

Onog momenta kada je iSao na operaciju, to je bio bukvalno zadnji voz. Lekari sa kardiohirurgije su bili divni.

Iz Narodnog Fronta idemo pravo na Neonatologiju u TirSovoj koja je najgori period u celoj nasoj istoriji. Sve se deSava
maja 2004, majke sveze porodene, bez tople vode na odelenju, o¢ajne. Umesto da su kod kuce sa svojom bebom,
sede tu i brinu najvece brige na svetu! Najvece su zaista! Jer kad majka sazna da joj je dete bolesno, potrebna je
natcovecanska snaga da se stalozZi, shvati i prihvati situaciju.

A jedino takva moze da mu pomogne!

Srce je operisano u 4,5 meseca, i bilo je pitanje ili/ili!
Operacija srca je protekla nenadano dobro, jer su
,bila zdrava tkiva“. Operisan je ASD i VSD. Tada je os-
tao samo mali muskularni VSD, a sve ostale anom-
alije na srcu su se ,smirile“ kada je uradena operacija.
Kardiolog i svi ostali nisu ocekivali da ¢e se probuditi
iz anestezije, i to su nam i otvoreno rekli. Moj suprug
i ja 0 tome nismo razmisljali. “Ne“ nije postojalo kao

opcija. Ja sam danima visila na internetu i nagadala Anot|\r/ija i mama. hda{jg ilma'mo puria iéazova, ali smo nau¢ili da ih
. B ¥ retvaramo u radost | slavimo svaki dan
sama koja nas je muka snasla. b
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Andrija nije imao refleks sisanja i gutanja i nije pokretao ruke. Pogledom je bistro i zainteresovano pratio, i radovao se.
U to vreme jo$ nismo znali osnovnu dijagnozu i sva lecenja i terapije vrtela su se oko bolesnog srca. ISli smo i kod
fizioterapeuta jer je Andrija imao tortikolis i pretpostavilo se da ¢e imati zastoj u psihomotornom razvoju. Do njegove
druge godine bili smo pacijenti svih bolnica u Beogradu. Pratio ga je geneticar, kardiolog, neurolog i fizijatar. U jed-
nom momentu smo zbog neuhranjenosti planirali sa profesorom PeriSiéem, gastroenterologom, da mu ugradimo
gastro stomu, ali nije radio aparat. Izvukli smo se zahvaljujuéi Todoxin-u. Sa nepune dve godine mu je operisan treci
krajnik, sa 4 godine obostrane kile. Srce je operisano sa 4,5 meseca, a prohodao je sa 3.5 godine!

Osnovnu dijagnozu koja glasi Mikrodelecija na 22 hromozomu ili 22q11 je dobio kada je imao 2,5 godine, i to nam
je znatno olaksalo zZivot i borbu. Ja sada znam koliko je tesko roditeljima da izgovore da im dete ima neki SINDROM,
ali verujte mnogo je lakse i¢i kroz ovakav zZivot kada znas na kome hromozomu je defekt i Sta sve moze da se desi.

Sve $to vam kazu vezano za SINDROM deteta ,Moze da bude ne mora da znaci a
ovaj nas DiGeorge je vrlo slozen i kompleksan. Do pete godine se bavimo uglavnom
» prezivljavanjem i terapijama, a onda kada prevazidemo problem sa srcem i imunitetom,
- bavimo se uklapanjem u vrsnjacku grupu i socijalizacijom. U opisu sindroma pise da
dete moZe da ima razli¢ite bihevioralne probleme, Sizofeniju ili probleme u ucenju. Pise
da moze doci do problema sa bubrezima, hormonskim statusom ili niskim rastom. Pise
da moZe imati hiperelasti¢ne zglobove, visoko nepce ili rascep nepca, potpuno odsustvo
govora ili nazalni govor. Neki su skloni autoimunim bolestima. Neka deca se radaju sa
odsustvom timusa, sto prouzrokuje deficit imuniteta. Neki imaju problem sa snizenim
kalcijlumom (hipokalcemija), Sto prouzrokuje epilepti¢cne napade. Neka deca dobiju ep-
ilepsiju u pubertetu. Andrija je do sada imao oko 15 febrilnih konvulzija (FRAS). Dobija

ih uglavnom kada ulazi u infekciju. Kod logopeda, fizijatra i ostalih terapeuta smo isli

Andrija 5V§!<°|J!th° LEEEE S EES oodinama. Ukljucen je u vrtic i kolu od samog starta.
za svoju uciteljicu

Prohodao je sa 3,5 godine. Cela njegova vertikalizacija je trajala jako dugo, a mi smo
i§li preko reda i radili samo u onim aspektima u kojima smo dobijali rezultate. Sto
znadi: prvo je prohosao pa tek onda naucio da iz leZeéeg poloZaja prede u sededi.
Koliko god smo to vezbali, on to nije mogao ovim klasi¢nim metodama da nauci.
Naucio je to zahvaljuju¢i mom posmatranju odrastanja i razvoja njegovog mladeg
brata, pa smo nekih 6 meseci samo ucili ovaj pokret.

Andrija ne moZe da govori niti ¢e ikada modi. Otezano guta te¢nost i ne moZe sam
da pripremi obroke u 14 godina. Vozi bicikl na tri tocka i jako je sitnog rasta. Ima
kefo-skoliozu koja napreduje.

Zivot sa Andrijom niije lak ni jednostavan, ali ona lepota i Cistota i ljubav kojom nas
on nagraduje je vanzemaljska. On se iskreno raduje i iskreno je tuzan. Motivacija

mu ne manjka nikad i radi punom parom. Svako ko ga je sreo zauvek ga je zapamtio. |kl SR ENES

Svakome je srce dodirnuo, zacelio bas kao 3to je njegovo zaceljeno. kad idemo kod doktora. Ponekad i pomaze.
Sa Andrijom je svaki dan dozivljaj

Iskustvo sa ovim mojim DiGeorge sindromom me je naucilo da idem polako i oprezno kroz Zivot. Da imam strpljen-
jaiza sebe i za druge i da trazim nacine i reSenja. Da se ne nerviram to nesto trenutno ne ide. Bas kao sto smo isli
kod neke babe da mu digne nepce ¢ak u Bosnu, pa posle u Kokin Brod pa na Staro sajmiste, pa u Sarajevo kod neke
Ruskinje sa bioenergijom. Bas kao sto smo isli pod Ostrog da otplacemo i oprostimo i sebi i drugima. Ali i bas kao sto
smo posetili najbolje decije specijaliste i verovali im kada je u pitanju dobronamerni savet i preporuka za odredenu
terapiju ili pristup.

Onima koji su bili grubi i bez nade, takode smo zahvalni, jer smo zahvaljujuéi njima danas jaci. Jedan nam je doktor
¢ak rekao da Andrija moze da ima normalno potomstvo i da medicina napreduje. Delovalo je nestvarno o tome pricati
kad je dete tako malo, ali iz ove perspektive i to nas je osnaZzilo.

Nasa 22q11.2 zajednica se u Srhiji polako okuplja. Imamo grupu na FB gde redovno odgovaramo jedni drugima
i savetujemo se medusobno uglavnom mi roditelji. Ve¢ 4 godine za redom obelezavamo Svetski dan osoba sa
22ql1sindromom, i polako podizemo svest javnosti o postojanju ove populacije. Jako je vazna dijagnoza i jako je
vazno imati svoju zajednicu koja te razume. Zivot roditelja deteta sa bilo kakvim smetnjama u razvoju nije nimalo lak.
Ali to svakako ne znaci da nije lep i da treba da sedimo i placemo!

s, Archili
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ZIVOT PORODICE MARJANOVIC SA DVA
BOLESNA SINA 1 LESCH-NYHAN
SINDROMOM

U proslom broju naseg ¢asopisa u rubrici Rec¢ struke dr
Bogicevi¢ iz Univerzitetske klinike u Beogradu je detal-
jno i stru¢no predstavila Lesch-Nyhan sindrom, a sad
¢emo pokusati da Vam docaramo kako izgleda Zivot sa
ovom bolescu.

Porodica Marjanovic iz Padinske Skele(Beograd) ima tri
sina, od kojih su dvojica obolela od ove bolesti .

S S

Bogdan i Pavle

Ovako pocinje njihova prica:

“Zovem se Bogdan Marjanovi¢, imam 10.5 god. Lesch-Nyhan sindrom, dva mlada brata i tatu i mamu koji me besk-
rajno vole.

Idem sa pratiocem u 4. razred O.S. “Olga Petrov” .

Volim moje drugare i uciteljicu.

Poceo sam da vezbam sa 6 meseci, kada su definitivho utvrdili da nemam kontrolu glave. Od svog 8. meseca sam
leZao i veZbao u Bolnici za cerebralnu paralizu i razvojnu neurologiju u Sokobanjskoj. Sa 14 meseci sam dobio dijagno-
zu Cerebralna paraliza. Do svoje 4.god. vise vremena sam proveo po banjama i u bolnici sa mamom, nego kod kucée
sa tatom. Za to vreme vezbanja gledao sam napredak svojih zdravih drugara...ja jos uvek ne drzim glavu... Od svojih
3.5 god. pijem lekove za umirenje, zato Sto sam imao ceste napade da grizem svoju donju usnu...sada je od nje ostao
samo oziljak. Ni jedna no¢ mi nije bila mirna, budio bih se i vristao.”

Bogdanovo nocno vristanje je prestalo sa 6.5 go-
dina, kada je 5 dana imao hematuriju i hitno poslat
u Institut majka i dete. Bubrezi su mu jedva radili,
a mokracéna kiselina u krvi bila preko 1500mmol/L
(normalno je oko 300mmol/L). Tek tada se posumn-
jalo da mi dete nema cerebralnu paralizu. Krv svih
nas je poslata na genetsku analizu u Spaniju i sumnje
dr.Putnik su se pokazale kao ispravne. Mom detetu je
dijagnostikovana izuzetno retka bolest Lesch-Nyhan
sindrom. Od tada redovno pije terapiju za bubrege
i snizavanje mokrac¢ne kiseline. Sada ima hroni¢no
oboljenje bubrega i njihovu smanjenu funkciju.

Bogdan ima samo 10 gbdina, a vec je pravi
heroj
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Lesch-Nyhan sindrom je teska, retka (1:380000), nasledna bolest, koja nastaje mutacijom HPRT gena. Odlikuje se
izuzetno velikom autoagresijom, oboleli ¢esto grizu nokte, pa i jagodice na prstima ili donju usnu (sami traZe da budu

Pavle kad je imao 2 godine

Bogdan ima mladeg brata Jovana 6god, koji je roden zdrav. Voli da se igra sa njim i da ga gleda kako se igra sa drug-
arima. Najmladi brat Pavle 2god. ima istu dijagnozu kao Bogdan. Od svog 4.meseca prima istu terapiju kao i najstariji
brat, ali pregledom je utvrdeno da i njemu bubrezi obolevaju. On je veseli decak, ali ve¢ ima promene raspoloZenja i
onaj isti neugodni osecaj koji ih obojicu tera da vriste ili se samopovreduju. Lek za taj nagon/osecaj ne postoiji ili, bar
mi ne znamo za njega. Ni jedan nama poznati lek za umirenje ne deluje na umirenje tog ponasanja. Probali smo ih
dosta, od jednog Bogdan vristi, od drugog place, na treci ne reaguje i tako u krug.

Pri¢u ovde zavrsavamo, za vas... Nas Zivot, bas takav ka-
kvim smo ga opisali (bez detalja o tome koliko je suza i
krvi poteklo dok je nastajao oZiljak na usni), nas junacki
Zivot se nastavlja.

dovanove ¢ Pallove matide
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VILIJAMSOV SINDROM

Uz veliku zahvalnost dr Aleksandri Perovi¢, vanrednom profesoru klinicke lingvistike na Univerzitetskom Koledzu u
Londonu (University College London), predstvaljamo Vam Vilijamsov sindrom.

1. Sta je Vilijamsov sindrom (Willliams syndrome)?

Vilijamsov sindrom (VS) poznat i kao Vilijams Beuren sindrom (Williams Beuren Syndrome), a ranije i Infantilna hip-
erkalcemija, ili Sindrom supravalvularne aortne stenoze, je genetski poremecaj izazvan mikrodelecijom dvadesetak
gena na hromozomu 7. Otkrivena je ranih Sezdesetih godina proslog veka (Williams et al 1961, Beuren et al 1962) ali
s obzirom na to da se struc¢njaci retko susre¢u sa osobama sa VS (pogada 1 u oko 7,500 slucajeva), o ovom sindromu
se malo zna na Balkanu.

U najvecem broju slu¢ajeva, mikrodelecija se deSava de novo, $to znaci da je mala verovatnoca da ¢e se mikrodelecija
javiti u sledecoj trudnodi. Kod veéine osoba sa VS prisutne su intelektualne teskocée u rasponu od lake do umerene pa
i teZze, mada oko 3% populacije sa VS moze imati prosecan IQ.

VS jednako pogada i devojcice i dec¢ake. U svim uzrastima karakteristicne su dismorficne crte koje ne moraju biti
prenaglasene: pune usne, Siroko celo, kratak i préast nos, antevertirane nozdrve, udubljen koren nosa, mala vilica,
visok filtrum, malokluzija, strabizam. Kod dece su vidljivi epikantalni nabori oko ociju, puni obrazi, sitni razdvojeni zubi,
a u starijem dobu visok vrat i izduzeno lice. Dubok i hrapav glas je karakteristi¢an za mnoge osobe sa VS.
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Janko i mama Branka sa dr Aleksandrom Perovic¢
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VS prate sréane, gastrointestinalne, genitourinarne, muskuloskeletalne i ostale smetnje. Cesta su suzenja supraval-
vularne aorte, periferne pulmonarne arterije i renalne arterije. Skoro uvek prisutne u VS, sréane smetnje ponekad
zahtevaju hirursku intervenciju, te su kardioloski pregledi obavezni tokom celog Zivota. Hiperkalcemija i hiperkalciuri-
ja (visak kalcijuma u krvi ili u urinu) su ¢esta pojava u ranom detinjstvu. Redovne kontrole kod odgovarajucih speci-
jalista su neophodne usled Cesto prisutnog visokog krvnog pritiska, visokog bubreznog pritiska, infekcija urinarnog
trakta, kao i gastrointestinalnih abnormalnosti. Kod dece su ¢este hernije, a konstipacija i divertikulitis se mogu javiti
i kod dece i kod odraslih. U odraslom dobu ¢esto se javlja dijabetes i hipotireoza. Hiperakuzija (osetljivost na jak zvuk)
prisutna je kod vecine dece i odraslih sa VS, Sto moze izazvati preterane reakcije kao sto su napadi panike ili agresivno
ponasanje.

Kod vecine osoba sa VS, prisutne su teskoce u ucenju i intelektualnom razvoju, posebno u oblasti vizuospacijalnih
sposobnosti, te grube i fine motorike. Problemi sa orijentacijom u prostoru i vremenu, procenom udaljenosti pred-
meta, te opazanjem dubine prostora mogu otezati i jednostavne zadatke kao Sto su penjanje stepenicama ili prelazak
ulice. Hiperaktivnost i otezana koncentracija su posebno prisutni kod dece.

-

Tamara (WS) sa dr Aleksandrom Perovic¢

Uprkos inicijalnom kasnjenju jezickih sposobnosti, osobe sa VS imaju prilicno razvijenu komunikaciju. Zbog svoje
pricljivosti i relativno fluentnog izrazavanja, mogu odati utisak da je njihovo razumevanije jezika na viSem nivou nego
Sto zaista jeste, ali cesto nisu u stanju da se fokusiraju na konverzaciju i da daju relevantan odgovor na pitanja.




REC STRUKE

| deca i odrasli sa VS su izuzetno druZeljubivi, bez socijalnih inhibicija, te Cesto pokazuju preterano poverenje prema
ljudima u okruzenju, kako poznatim tako i nepoznatim. Anksioznost moze biti prisutna u razli¢itim uzrastima, kao i
opsesivna interesovanja za odredene aktivnosti ili osobe.

2.Sta je uzrok ove bolesti?

VS je prouzrokovan mikrodelecijom genetskog materijala na hromozomu 7 (7q11.23). U skoro 99% slucajeva dolazi
do brisanja elastina (ELN), koji je asociran sa abnormalnostima vezivnog tkiva kao Sto su bolesti srca, sa preranim
starenjem koZe, te hrapavim glasom. Jo$ uvek nije razjasnjen efekat delecije svih gena na ovoj lokaciji hromozoma
7, mada neka istraZivanja sugerisu da delecija gena LIMK1 ima veze sa vizuospacijalnim potesko¢ama, GTF21 sa
nivoom intelektualne sposobnosti, GTF21RD1 sa kraniofacijalnim karakteristikama, CYLN2 sa razlikama u strukturi
mozga, BAZ1B sa hiperkalcemijom, a STX1A sa dijabetesom. Vazno je napomenuti da fenotip delecija koje su znaca-
jno vece ili manje od gorenavedene delecije mogu biti klinicki razli¢iti od VS.

3. Koliko je retka?

Razli¢ite brojke se navode u literaturi: rezultati novijih studija pokazuju da se VS javlja kod 1 u 7,500 osoba (Strgmme
et al 2002), dok vebsajt ameri¢kog udruzenja za VS daje cifru 1 u 10,000-20.000, a vebsajt britanskog udruzZenja u 1
od 18,000.

4.Koji su simptomi i kad se javijaju?

Niska tezZina bebe po rodenju kao i teskoce sa hranjenjem prvi su simptomi. Obi¢no se odmah mogu utvrditi i hiper-
kalcemija i hiperkalciurija, kao i supravalvularna aortna stenoza i periferalna pulmonarna stenoza koje su prisutne kod
velikog broja beba sa VS. Facijalna dismorfija moze se primetiti vec¢ u prvih nekoliko nedelja po rodenju.

5.Kako se postavlja dijagnoza i da li je moguce uspostaviti dijagnozu u Srbiji
(ako jeste, gde tacno)?

Mikrodelecija koja prouzrokuje VS utvrdjuje se genetskim testiranjem uz pomo¢ analiza kao sto su fluorescentna “in
situ” hibridizacija, tzv. FISH test, Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification (MLPA), i hromozomski microar-
ray (CMA). MLPA se u Srbiji radi u Univerzitetskoj decjoj klinici TirSova, na Institutu za zdravstvenu zastitu majke i
deteta Srbije “Dr Vukan Cupi¢” kao i Zavodu za laboratorijsku dijagnostiku Konzilijum.

Prenatalno testiranje se ne radi jer uglavnom ne postoje nikakvi indikatori tokom trudnoce koja se redovno odvija, a
u najve¢em broju slu¢ajeva sindrom se pojavljuje samo kod jednog deteta.

6. Kako se leci VS i koji doktor specijalista je zaduZen za pracenje pacijenata obolelih od VS?

Ne postoji lek za VS, ali se zdravstveni problemi koji prate VS mogu uspesno leciti.

Redovne kontrole kod pedijatra tj. porodi¢nog lekara, kardiologa, endokrinologa, gastroenterologa, nefrologa, oftal-
mologa, neophodne su u razli¢itim uzrastima. Logopedski i defektoloski tretmani neophodni su od ranog detinjstva.

7.Da li postoje klinicka ispitivanja u svetu ? Koja i gde?

Geneticka istraZivanja sprovode se u Americi na univerzitetima Juta i Nevada, i u Decjoj bolnici Ontario u Kanadi (vidi
link za viSe informacija) https:/williams-syndrome.org/researcher/current-studies?ux=déeecdaa-de13-4c09-b62e-
€a88457d2d8d&ux2=6d87c3e7-6016-4c0a-872f-04a16d41a92c&ux3=&uxconf=Y

Dve studije u Americi trenutno istrazuju uticaj nedostatka elastina na kozu i krvne sudove, te na organe kao sto su
srce, creva, bubrezi i mozak, na Drzavnom institutu za srce, pluca i krv (National Heart, Lung, and Blood Institute)
(https://clinicalstudies.info.nih.gov/cgi/detail.cgi?A_2016-H-0144 .html
https:/clinicalstudies.info.nih.gov/cgi/detail.cgi?’A_2016-H-0063.html
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Jelena (WS) i Lenka (majka) Zelenovic¢

8.Koliko ima kod nas u Srbiji (regionu) pacijenata obolelih od ove bolesti?
Procenjuje se da u Srbiji ima oko 1000 dece i odraslih sa VS (na osnovu studije Stramme et al 2002).

9.Gde se moze naci podrska i vise informacija o ovoj bolesti?
Informacije koje su znacajne za roditelje i stru¢njake mozete naci na vebsajtu Americke asocijacije za VS
https:/williams-syndrome.org/ kao i Fondacije za VS u Velikoj Britaniji http:/www.williams-syndrome.org.uk/

Novoosnovano Udruzenje za VS u Novom Sadu moze obezbediti informacije o fizickom, psihi¢kom, i kognitivnom
razvoju dece i odraslih sa VS, kao i klinicke smernice u vezi sa zdravstvenim problemima osoba sa VS, od rodenja do
poznog doba, prevedene sa dozvolom Britanske fondacije za VS. Ove smernice korisne su i roditeljima i lekarima.
Obratite se na email halupka.resetar@gmail ili a.perovic@ucl.ac.uk.

Za medicinske stru¢njake dolenavedeni americki vebsajt sadrzi informacije na engleskom jeziku, koje autor, poznata
geneticarka Kolin Moris (Colleen Morris) sa Univerziteta u Nevadi, redovno azurira.
https:/www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1249/ Morris CA. Williams Syndrome. 1999 Apr 9 [Updated March 23
2017]. In: Pagon RA, Adam MP, Ardinger HH, et al., editors. GeneReviews® [Internet]. Seattle (WA): University of
Washington, Seattle; 1993-2017.

dr Aleksandra Perovic¢
vanredni profesor klinicke lingvistike na Univerzitetskom Koledzu u Londonu (University College London)

VELIKA ZAJEDNICKA AKCIJA

Velika kampanja za pomo¢ Udruzenju Zivot ,,Majica jedna donacije vredna. Zajedno za Zivot* traje veoma uspesno ve¢
godinu i po dana. Kampanja je namenjena prvenstveno firmamai, ali i fakultetima, Skolama, vrticima, sportskim klubovi-
ma, itd., koji se mogu pridruZiti i pomo¢i kupovinom majica s logom UdruZenja Zivot. Na istu majicu, po Zelji onih koji se
prikljucuju, postoji mogucnost stampanja njihovog loga ili slogana. Cilj je da se noSenjem maijica siri poruka da postoje
decica obolela od Batenove, ali i drugih oblika najteZih retkih bolesti. Na ovaj nacin e firme koje pomaZzu biti prepoznate
kao drustveno odgovorne, dok decica dobijaju neophodnu pomo¢. Cena jedne maijice je 920 dinara + PDV, odnosno 600
dinara + PDV za vrtice, skole, fakultete...

Oni koji kupe 10 ili vise majica bice uvrsetni na spisak donatora i prijatelja na sajtu UdruZenja Zivot. Novina je to sto
se od nedavno moZe pomoci i kupovinom promo paketa koji osim maijice sadrZe i platnenu torbu, Solju i kiSobran. Osim
logoa UdruZenja ,Zivot” i na ove artikle moguce je odstampati logo ili slogan onih koji se pridruZuju. Do sada je akciju
nesebicno podrZalo na desetine firmi, skola, vrtica i pojedinaca koji se zajednicki bore za osti cilj: pomoci onimima kojima
je pomo¢ najpotrebnija.
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EDUKACIJA U VRANJU

U velikoj Sali Skupstine Vranja, 02.09.2017. je odrzano predavanije o retkim bolestima koje je namenjeno medicins-
kom osoblju sa teritorije PCinjskog okruga. Ova predavanja su nastavak kontinuirane medicinske edukacije sa temom
,Kako prepoznati retku bolest - simptomi, dijagnostika i moguénosti lecenja“.

Ovaj izuzetno vazan i znacajan projekat koji je NORBS pokrenuo u saradniji sa Institutom za molekularnu genetiku i
geneticko inZenjerstvo, u osnovi ima cilj da stru¢nu javnost dodatno informise o moguc¢nostima lecenja, ali pre svega
da pokusa da podigne svest o znacaju pravovremene dijagnostike retkih bolesti. Cilj nam je da ukazemo na simptome
koji se tesko prepoznaju, a koji u velikom broju slu¢ajeva mogu da budu od krucijalnog znacaja za pravovremeno
uspostavljanje dijagnoze. Takode, ovakvim edukacijama skreée se pazZnja na znacaj uvodenja adekvatnih terapija sa
kojima se znacajno popravlja kvalitet Zivota te produzuje Zivot osoba obolelih od retkih bolesti.
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Edukacija je privukla veliki broj zainteresovanih. Utisci ved¢ine ucesnika su veoma pozitvni a saznanja koja su dobili
su neprocenjiva kako za njih kao struku, tako i za pacijente. Imali su prilike da ¢uju neke od nasih najeminentnijih
strucnjaka, svakog u svojoj oblasti, koji su ih na vrlo profesionalan nacin upoznali sa retkim bolestima, procesom di-
jagnostikovanja i lecenja.

Zahvalni smo svima na ucestvovanju, kako predavacima koji su kvalitetnim izlaganjima doprineli uspehu ove edu-
kacije, tako i uéesnicima i organizatorima. Nadamo se da ¢emo biti u prilici da edukacije ponovimo i u¢inimo ih sto
dostupnijim struci a u svrhu $to boljeg i kvalitetnijeg Zivota svih obolelih od retkih bolesti.

dr Sladana Andrejevi¢, Klinika za imunologiju KCS, ,Hereditarni angioedem*




DOGODILO SE...

BAZA RETKIH BOLESTI NA SRPSKOM JEZIKU

Sa ponosom i velikim uzbudenjem Zelimo da Vam predstavimo Bazu retkih bolesti na srpskom jeziku.

Kad smo krenuli u ovaj projekat nismo ni mogli da zamislimo koliko velike razmere ¢e poprimiti cela ova ideja koja se
javila iz velike potrebe obolelih od retkih bolesti i njihovih porodica, ali i lekara kao i nadleznih institucija. Naime, oko
30% lekara u Srbiji ne poznaje dovoljno engleski jezik da bi ga mogao koristiti u struéne medicinske svrhe, a ¢ak 60%
obolelih od retkih bolesti takode nema dovoljno znanje engleskog jezika. Ako znamo da je jedina i najveca baza ret-
kih bolesti Orphanet na engleskom jeziku, lako mozemo shvatiti neophodnost izrade baze retkih bolesti na srpskom
jeziku,zar ne?

Kompanija Vega IT iz Novog Sada je odlucila da pokrene drustveno odgovoran projekat u kom poziva da se prikljucite
Cilj ove akcije je da se pokrene promena i unapredi zajednica u kojoj Zivimo.

radna atmosfera

Projekat se odvijao u Cetiri faze:

1.Prva faza akcije “Programeri za Novosadane” je trajala od 1.juna - 21. jula i kompanija Vega IT je pozvala sve pojed-
ince, grupe i organizacije da prijave svoje projekte na ovom linku: http:/bit.ly/2rllJmy.

Potrebno je bilo izabrati oblast u kojoj postoji prostor za unapredenije i ¢ije reSenje podrazumeva izradu aplikacije ili
programa.

2. faza: Javno glasanje - odredi prioritete!

Kako bi sve bilo transparentno u periodu od 28. jula do 06. avgusta svi zainteresovani pojedinci su imali priliku da gla-
saju za projekte koji im se Cine najinteresantnijim.Nas projekat izrade baze retkih bolesti na srpskom je dobio najveéu
podrsku i zaista nam podrska te vrste izuzetno puno znaci.
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3. faza: Prikljuci se akciji programiranja

Tokom perioda od 08. avgusta do 01. septembra svi zainteresovnai programeri, inZenjeri, dizajneri i drugi IT entuzi-
jasti su imali priliku da se prijave i prikljuce akciji 48 sati programiranja.

4. faza: 48 sati programiranja

U periodu od 08. do 10. septembra kompanija Vega IT je organizovala 48 sati programiranja. Ideja je da se na svim
izabranim projektima radi modularno i da se nakon dogadaja svi projekti ukljucujudi i izvorni kod preda u vlasnistvo
pojedincima ili organizacijama koje su bile inicijator promene, a na upotrebu gradanima Novog Sada.

Organizovan je i prenos uzivo tokom 48 sati programiranja.Vise informacija o dogadaju mozete procitati na:
http:/bit.ly/2sqGsHK#LifeAtVegal T

-
-

TIM KOJI POBEDULJE, Najlepsi osecaj na svetu je kad moZete da pomognete drugima

Cini mi se da Vam re¢ima ne mogu dovoljno docarati koliki je to entuzijazam prisutan kod ovih mladih ljudi koji svojim
znanjem menjaju ovo drustvo na bolje.

Fantasticno i velicanstveno!

Verovali ili ne, u bazu je ubaceno preko 20 000 retkih bolesti iako je poznato da retkih bolesti ima oko 8000.

Razlog tome je sto vecina bolesti ima vise tipova i podtipova te pa se iz zato dobije ovako veliki broj. Za sve te boles-
ti bi¢e dostupne informacije o simptomima,ucestalosti bolesti,dijagnozi,terapijama, klinickim ispitivanjima i mnogo
drugih.

Najtezi deo posla je bio tzv. pretraZiva¢ koji je uraden idealno.
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Bojana Mirosavljevic pokretac i koordinator projekta, Maja Staji¢ graficki dizajner i Andor Luhovié tehnicki koordinator projekta

Veoma zanimljivo je to da ¢e u okviru ove baze biti dostupna 2 foruma:

1.forum lekar - lekar (forum zatvorenog tipa koji je dostupan iskljucivo lekarima za razmenu informacija o retkim
bolestima, pojedinim slu¢ajevima ...)

2. forum pacijent - pacijent (forum otvorenog tipa u kome ¢e pacijenti oboleli od retkih bolesti kao i ¢lanovi njihovih
porodica imati moguénost da medusobno razmene misljenja,informacije,iskustva...o svojim problemima Zivota sa
retkom bolescu)

Svaki forum ¢e biti podeljen po temama (dijagnostika, terapijeklinicka istrazivanja,prava obolelih,udruzenja ..)
| jos jedna vrlo interesantna stvar, bice realizovan deo Pitajte lekara u kome je omoguceno direktno obracanje lekari-
ma stru¢nim za odredenu retku bolest.

Svi znamo da je ovo u stvari trebala da uradi drzava i nadleZne institucije zdravstvenog sistema, ali isto tako znamo
da bolesna deca i bolesne osobe nemaju vremena da ¢ekaju to.

Dragi programeri , od srca se zahvaljujem u ime svih roditelja , svih lekara i svih onih kojima ce ova baza koristiti.

S oriasite I Jevic

UdruZenje Zivot

TS D PROGRAMERI E2» NOVOSADANE
Websits PR .= Rezultati glasanja

Website for bicycle initiative of Novi Sad

Application for public transport

1. OzZivi bazu podataka retkih bolesti
Application Post a problem 2. Pet Friendly City

3. Na tockovima

4. GSP app

5. Post Problem
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Besplatna linija pomoci

za osobe obolele od retkih bolesti

0800 333 103
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PRIJATELJI UDRUZENJA:

Boost & ZIVOT

I EAM UDRUZENJE GRADANA ZA BORBU
PROTIV RETKIH BOLESTI KOD DECE

UdruzZenje gradana za borbu protiv retkih bolesti kod dece ,, Zivot”
Bul. Oslobodenja 41, 21 000 Novi Sad
+381 62 585 118

www.zivotorg.org
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