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Postovani,

Predstavliamo Vam novo izdanje ¢asopisa Re¢ za
zivot. U ovom broju ¢asopisa najavljujemo webinar
edukativnog karaktera posvecen pravima pacijenata
sa retkim bolestima. Da li se zna dovoljno o pravu
pacijenata na dijagnozu, pravu na lecenje kao i
pravu na socijalnu zastitu? Koji su dostupni pravni
mehanizmi zastite ukoliko se ova prava ne postuju?

U rubrici Dogodilo se... donosimo pri¢e o nekoliko
ve¢ odrzanih dogadaja Ciju vaznost i znacaj zelimo
posebno da naglasimo. Znacaj nagrade “Pokretaci
promena” je dokaz kolika je snaga pojedinca. Vazno
jedaizrazimo zahvalnost negovateljima, podignemo
svest o potrebama osoba sa invaliditetom, kao i
naglasimo vaznost za pacijente upravo donetih
Izmena i dopuna Pravilnika o medicinsko-tehnickim
pomagalima koja se finansiraju iz sredstava RFZO.

Rubrika Re¢ pacijenta donosi inspirativhu pricu
Vladimira koji boluje od Fabrijeve bolesti kojem
je terapija olaksala svakodnevnu borbu sa ovom
teSkom bolescu.

Predstavljamo vam podcast Rare and Share,
podcast koji se bavi temama iz sfere retkih bolesti i
ljudima koji su se uhvatili u kostac sa svakodnevnim
izazovima.

U rubrici ReC struke.. pricamo o znacaju
geneticke dijagnoze za razvoj i primenu terapije
i personalizovanoj medicini u smislu preciznijeg
predvidanja pojave i toka bolesti, prilagodavanja
terapije svakoj osobi kako bi se odlozio pocetak
bolesti, ublazavanju simptoma, kao i procenio
odgovor na terapiju.

Predstavljamo Vam novoosnovano udruzenje Deca
sa ahondroplazijom i njihovu borbu za terapiju
koja je dostupna u Evropi. U nadi da ¢e ova terapija
uskoro biti dostupna i u nasoj zemlji, podrzavamo
njihove napore da svako dete dobije pravo na borbu
za Zivot.

| za kraj, odlicne vesti nam dolaze iz Republike
Srpske gde je izraden Program za retke bolesti za
period od 2022. do 2024. godine.

BOJANA
MIROSAVLJEVIC
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PROGRAM ZA RETKE BOLESTI
U REPUBLICI SRPSKO]

odstaknuti svakodnevnhom komunikacijom sa pacijentima, udruzenje “Zivot” u okviru okviru projekta ,Doprinos OCD mreza poboljsanju svakodnevnog zivota ljudi obolelih od
Baze retkih bolesti odlucila je da naredni webinar edukativhog karaktera bude posvecen retkih bolesti” izraden je Program za retke bolesti u Republici Srpskoj za period od 2022. do
pravima pacijenata sa retkim bolestima. U okviru ove teme bice obuhvaéena pitanja prava 2024. godine.
na dijagnozu, prava na lecenje kao | prava na socijalnu zastitu.
Cilj programa je da polaznici steknu znanja koja su im neophodna kako bi nastupali kao ravnoprav-
ni partneri u donosenju odluka o sopstvenom zdravlju i kreiranju zdravstvenih politika u okviru
lokalne zajednice.

Vlada Republike Srpske je u martu 2022. godine donela odluku o usvajanju Programa.
Program finansira Evropska unija, a implementira Institut za populaciju i razvoj u partnerstvu sa
Savezom za rijetke bolesti Republike Srpske.

O OVOJ TEMI SVOJA IZLAGANJA CE IMATI:

Hajrija Mujovic,
doktor medicinskog prava Instituta drustvenih
nauka / potpredsednica Udruzenja SUPRAM

Program obuhvata preporuke Saveta Evropske
unije za sprovodenje aktivnosti u oblasti retkih
bolesti, pravni osnov Republike Srpske kojim su
propisane i odredbe koje se odnose na retke
bolesti, planirane programske aktivnosti kao i sub-
jekti koji su odgovorni za sprovodenje programa.
Imajuci u vidu da je leCenje dostupno za mali

lecenje dozivotno, programom je istaknuta neo-
phodnost uspostavljanja registra retkih bolesti
kako bi se mogla ocekivati i relevantna procena
budZeta neophodnog za sprovodenje programa
za retke bolesti u Republici Srpskoj.

Savez za rijetke bolesti Republike Srpske

Marina Mijatovi¢,
advokatkinja

Ivana Badnjarevi¢,

predsednica udruzenja “Hrabrisa’, udruzenja
pacijenata sa neurotransmiterskim oboljen-
jima, dopa-reaktivnim distonijama i drugim
neurometaboli¢kim oboljenjima

Link za prijavu za ovaj webinar bice
dostupan na sajtu:

https://retkebolesti.com/

City of Novi Sad
Udruzenje gradana za borbu GradSk_a uer,ava Z,a _socualnu
protiv retkih bolesti kod dece i deciju zastitu
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broj retkih bolesti, da su specifi¢ni lekovi skupi a

™) MunmucTapCcTEO 3APARAA 1
‘ B cotMjanHe 3aWTHTE
L Penydauxe Cpncke
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REC UDRUZENJA

DA LI STE CULI ZA AHONDROPLAZIJU?
ZNATE LI DA DANAS

POSTOJITERAPIJA ZA NJU?!

UG DECA SA AHONDROPLAZIJOM CE VAM OBJASNITI.

Ahondroplazija spada u grupu retkih bolesti, tacnije grupu
kostanih displazija, a kada kazemo kostana displazija znamo

da za nju nema izlecenja.

Ahondroplazija nepovoljno utice na rast i razvoj kod dece, sto
za posledicu ima izuzetno nizak rast.

ve kosti kod deteta koje

se rodi sa ovom retkom

boleS¢u su izmenjene,

kosti nadlakta i butna
kost su ekstremno skracene,
kosti glave i lobanje su uvecane,
nosna kost je ugnuta, ramena i
grudni ko$ su suzeni, stomaci¢
ispupcen, ki¢cma u najboljem
slu¢aju ima samo jednu krivinu i
to u lumbalnom delu, kukovi su
postavljeni u dosta Siru poziciju,
kolena imaju tendenciju da se u
visokom stepenu krive i dovode
do pozicije varusa, stopalo je
jedna mekana okrugla loptica,
zbog naglasenog visokog risa,
a Saka poprima oblik morske
zvezde.

L P ; - [
A

&

Lenka Hadasija, 4 godine

o Al -
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E, tu bi smo se zadrzali. Ta morska
zvezda je najneznija zvezda koju
smo mi roditelji osetili, jedina
koja mazi i kada nam stavi ruku
na grudi ona greje.

Zbog promena koje smo naveli,
nasa deca imaju niz komplikacija
sa kojima se nose kao najvedi
junaci.

Kako bi kontolisali rast lobanje,
nasa deca ¢esto moraju da nose
hladnu, tvrdu kacigu, ne mekanu
kapicu sa pom-pomsima, ili
masnicama.

Razvoj hidrocefalusa je u visokom
riziku sve dok fontanela ne
sraste (Sto se deSava oko trece
godine), respiratorne infekcije su
najzastupljenije. U proseku nasa
deca od 12 meseci godisnje, 2
meseca budu zdrava. Iz tih
razloga smo pod budnim okom
specijalista.

Strah nas roditelja je da ne dodje
do ostecenja sluha ili nastupi
nagluvost. Zbog deformiteta
kostiju ortopedski problemi
dominiraju od ranih dana pa sve
do kasne dobi.

Znate li kako mi roditelji dozi-
vljavamo Ahondroplaziju?

Kao blagoslov 3$to imamo
najhrabrije junake, sa najtoplijim
okama i najve¢im osmesima. Da,

razlikujemo se gradjom ali ne i
srcem.

Shodno svemu ovome, mi
roditelji smo osnovali udruzenje
koje nosi naziv UG Deca sa
Ahondroplazijom Srbije. Cilj
udruzenja je jedan! Za sada
najveci! Terapija!

Terapija je dostupna u svetu, ali
ne i kod nas. Onog momenta
kada smo shvatili da postoji
mogucnost, resili smo da uc¢inimo
sve kako bi nasi malisani dobili
priliku da se razvijaju i rastu kao
$to to Cine njihovi vrinjaci.

Terapija je revolucionarna vest
za roditelje i decu!

Sve navedene komplikacije
bi u velikom procentu bile
neutralisane.

Stasa bi mogla sebi da napravi
frizuru, Lenka bi dobila priliku
da samostalno isproba sve svoje
haljine, Aleksa bi bio najbrzi
biciklista, Nina bi ostvarila Zelju
da bude balerina, san svake
devojcice...

Mi roditelji se trenutno suo-
¢avamo sa burom emocija.
Od sre¢e i radosti, do suza i
brige koja prerasta u strah.
Po informacijama koje smo dobili
od roditelja iz Austrije, Nemacke
i Slovenije, cija deca su pocela
sa primenom terapije, primena
leka ima svoj vremenski interval.
Nasa deca su vec uveliko u toj
fazi. Terapija se prima od druge
godine zivota pa sve do zavrietka
faze rasta. Na naSu Zalost, ta
granica se danas pomerila.
Od momenta kada devojcica
dobije svoj prvi ciklus, dejstvo leka
prestaje. Znamo svi da to moze
biti 9,10 godina. Zato kazemo da
sa sobom nosimo buru emocija.

Ovo je veliki poduhvat u koji smo
krenuli. Uspone i padove smo vec
doziveli.

Nikolija Bajovic, 5 godina

Neé¢emo odustati. Znate i
zasto? Zato Sto to roditeljsko
srce ne dopusta, sve dok postoji i
najmanja nada, iskra koja ¢e nasoj
deci pomoci mi ¢emo istrajavati
u ovome! Koji roditelj moze
odustati, sesti skrstenih ruku i
prepustiti dete sudbini?

Prepreke su razne, ali nam recite
kom coveku na ovom svetu ova
terapija moze da znadi vise od
zivota? Roditelju cija dusa vapaj
gusi, roditelju cije srce kravari, a
oko vlazi.
Daobecavalisunamdajelektu,na
dohvat ruke, na zalost reci su bile
prazne. Zato jos jednom kazemo

da nikome na ovom svetu borba
za terapiju ne moze da znadi vise
nego roditelju koji zapostavlja
svoje obaveze, zapostavlja drugo
dete u porodici, ¢oveku koji na
poslu dobija opomene, mi koji ne
jedemo, ne spavamo nocima, dok
trazimo nacin, pozivamo ljude na
nam pomognu ha ovom putu.

Sada nam recite kome terapija
moze vise da znaci?

Udruzenje smo osnovali da se
objedinimo na jednom mestu,
iskustva i prepreke podelimo
medjusobno, da budemo oslonac
jedni drugima. Kada ste retki
nema vas puno. Saoselanje ne
dolazi od sveta u kome Zivimo.
Sazaljenje nam ne treba. Mi smo
hrabri ljudi, $etamo uzdignute
glave.

Duboko verujemo da ¢e pravi
ljudi prepoznati vaznost ove
terapije, da ce shvatiti koju
priliku mogu da pruze nasoj
deci. Ahondroplazija nije samo
nizak rast, kao Sto to kazu
pojedini iz struke i drustva (gde
ste videli coveka nesto nizeg u
odnosu na prosek da ne moze
da obavlja rituale na dnevhom
nivou... cesljanje, toalet...)
Nadamo se i molimo da nam
pomoc stigne.

Cena terapije je previsoka da
bi jedna prose¢na porodica to
mogla da priusti svom detetu,
zato nam treba pomo¢ drzave.
Jer sve dok znamo da postoji
nada, kako odustati? Molimo se
i verujemo u pozitivan odgovor
Celnih ljudi naSe drzave, jer
znamo da ima onih koji se bore
za prava kao 5to je nase! Sudbine
nam jestu teske, ali ne moraju biti
prestrasne. Uvek imamo priliku da
promenimo ugao posmatranja.
Na ovo gledamo kao na priliku
da unapredimo sebe, priliku koju
smo dobili da lakSe razumemo
potrebe ljudi koji pomo¢ ne traze,
da j e vidimo u oku koje magli,
u nacinu na koji se odmahne
glavomi ili u ritmu grudi, koje ratu
i spustaju se.

Kako nam mozete pomodi, tako
$to Cete svima reci da postojimo.

Recite glasno da nam pomo¢
treba! Vicite na glas da Aleksa,
Stasa, Lenka, Nina, Janja... nemaju
vremena... To mozete uraditi
putem drustvenih mreza. Mozete
obavestiti sve prijatelje, rodjake
poznanike koji rade u medijima
jer mi zelimo da pricamo o ovome.
MozZete pomodi radu udruzenja
kroz licno angaZovanje, nama
uvek trebaju majice, bedzevi,
transparent, organizovane
predstave. Svaka kreativna ideja
je dobro dosla.

Ukoliko ste dosli do kraja teksta,
re¢i ¢emo Vam HVALA! Veliko
hvala, u ime svih nasih malisana
Alekse, Lenke, Stase, Nine, Janje i
svih njihovih drugara...
angazovanje, nama uvek trebaju
majice, bedzevi, transparent,
organizovane predstave. Svaka
kreativna ideja je dobro dosla.

Ukoliko ste dosli do kraja teksta,
re¢i ¢emo Vam HVALA! Veliko
hvala, u ime svih nasih maliSana
Alekse, Lenke, Stase, Nine, Janje i
svih njihovih drugara...

S’ ljubavlju
UG Deca sa Ahondroplazijom
Srbije.

= VD

Stasa Terzin, 3.5 godine
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REC PACIJENTA

VLADIMIROVA PRICA

MOJA PRICA O

FABRIJEVO]J BOLESTI

ozdrav svima.Zovem se Vladimir

i ja sam 12. pacijent u Srbiji koji

je dobio dijagnozu Fabrijeve
bolesti. Ovo je moja prica...

2017. godine nakon nekoliko dana intenzivnog
rada, osetio sam slabost u organizmu. Bio sam
siguran da sam se samo prehladio i logi¢no,
otiSao sam u Dom zdravlja u Vrnjackoj Baniji.
Lekari su mi uradili rutinsku kontrolu krvne slike
koja je pokazivala blago povisen kreatinin i ureu.
Lekari su, naravno, posumnjali na problem sa
bubrezima, dobio sam uput za KBC Zvezdara gde
je uradena biopsija bubrega i ostale analize. Moji
bubrezi su u tom trenutku bili na 50% funkcije.

Ovakvo stanje bilo je signal lekarima na KBC
Zvezdara da je potrebno uraditi dalje pretrage
i narednih mesec dana proveo sam u bolnici.
Problem je evidentno postojao, proteinurija i
upalni proces se nastavljao, ali niko nije umeo da
da odgovor na pitanje Sta se sa mnom desava.

Kako je stanje bilo alarmantno bez naznaka da
¢e da bude bolje, lekari su poceli leCenje visokim
dozama kortikosteroida koje sam primao tokom
naredne dve godine. Nazalost, stanje se nije
popravljalo, bubrezi su i dalje loSe funkcionisali, a
kao nezeljeno dejstvo terapije javili su se proble-
mi sa kostima. Moji kukovi su bili o3teceni. Pored
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problema sa kukovima, doslo je i do stalnog pada
imuniteta, a herpes na usnama je postao moja
svakodnevica.

Kada si bolestan, niSta drugo u zivotu nije vazno,
nemas$ nikakav plan. Sve se svede na to da li
¢e sutra nesto da te boli, Sta ¢eS od lekova da
popijes... A kada gubi$ kilograme jer nemas
apetit ti sebe gledas svakog dana u ogledalu i
shvata$ da ne li¢iS na sebe. Pa onda sve to utice
ne samo na tebe nego i na celu porodicu. Kao da
smo se svi zajedno razboleli. Tesko je izvudi se iz
tog zacaranog kruga.

Ja sam odlucio da zelim da zivim normalan zivot
uprkos svim preprekama. Trudio sam se da vodim
aktivan drustveni Zivot, da ne preskacem kafu i
druzenje sa ljudima, da jedem uprkos nedostatku
apetita, ali kako prolazi vreme poc¢ne$ da se
umaras i od toga, jer je svaki dan borba.

Sve se promenilo jednog dana kada sam od
doktora Petra Puri¢a, nefrologa iz KBC Zvezdara,
dobio predlog da se testiram na Fabrijevu bolest.
Doktor mi je objasnio da je to jedna retka bolest
koja bi mogla da objasni zasto se sa mojim
bubrezima desava to 3to se desava. lako je dok-
tor bio 99% siguran da necemo nadi nista i da e
samo iskljuciti joS jednu dijagnozu, onaj jedan
procenat je prevagnuo. Doktor se nervirao jer
smo ,izgubili dve godine’, toliko dugo je on moj
lekar, a ja sam osetio olaksanje. LakS3e je boriti se
kad zna$ protiv ¢ega se boris.

,Ja sam odlucio da zelim

da zivim normalan zZivot
uprkos svim preprekama.”

Toje bio mart. Doktorova reakcija je bila munjevita.
Odmah je trazio da se terapija odobri i vec¢ u
avgustu sam primio prvu dozu leka. Ja ne vidim
nista sem bocice infuzije kada odem u bolnicu, ali
mi je doktor objasnio da mojenzim u telu neradii
da ce terapija njega da zameni. Bolest ¢e da stane,
a ja ¢u da budem bolje.

Tako je i bilo. Moj zivot se okrenuo za 180 stepeni
od avgusta u odnosu na ranije. Apetit mi se vra-
tio, ponovo sam se sa ispod 70 kilograma vratio
na blizu 80. Ponovo sam dobio boju u licu. Po¢eo
sam da li¢im na sebe. Vratila mi se snaga, sada je
imam mnogo vise. Vise se ne umaram i mogu da
radim citav dan. Operisao sam oba kuka i sada
mogu i da se krecem mnogo lakSe. Ponovo sam
se posvetio svakodnevnim stvarima koje ljude
¢ine sre¢nima - oti¢i do grada i popiti kafu. U
porodici ponovo imamo teme koje nisu vezane
samo za zdravlje. Sve je kao i pre. Koliko se moj
Zivot promenio na bolje sam postao svestan kada
su ljudi na ulici poceli da primecuju promene.
Sada stanemo i popricamo i kazu mi da izgledam
mnogo bolje nego ranije. Kada iz ove pozicije
razmisljam o prethodnom periodu nekad mi se
ucini da ono pre nije ni bio zivot.

Fabrijeva bolest je nasledna pa smo se testirali
u porodici. Dijagnozu je dobila i moja majka, ali
znamo da reSenje postoji pa nam je svima lakse.
Ne razmisljamo vise tako crno o tome. | njoj je
doktor Buri¢ poslao zahtev za terapiju. Sada
¢ekamo da nam javi lepe vesti.

Kao $to sam napisao na samom pocetku, ja sam
bio 12. pacijent u Srbiji kome je ova dijagnoza
postavljena, a moja majka je 13. Koliko znam,
danas u Srbiji pacijenata sa Fabrijevom bolesti
ima preko 20. Ja se iskreno nadam da ¢e svi moci
da dobiju terapiju koja ¢e im promeniti Zivot na
bolje kao sto je meni.
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REC STRUKE

ZNACA] GENETICKE DIJAGNOZE ZA RAZVOJ I
PRIMENU TERAPIJE I PERSONALIZOVANA MEDICINA

U molekulu DNK sadrzana je naslednainformacija
koju celije koriste za normalno funkcionisanje,
Sto omogucuje skladan rast, razvoj i opstanak
¢itavog organizma. U sekvenci molekula DNK
mogu da se dese razli¢ite promene: neke od njih
su deo normalne razli¢itosti izmedu osoba, druge
predstavljajusamojedanod mnogihfaktorarizika
koji doprinose nastanku odredenog oboljenja,
dok su neke promene direktan uzrok bolesti,
kao sto je pretezno slucaj kod retkih bolesti. Do
danas je opisano oko 8 000 retkih bolesti koje su
u ~80% slucajeva geneticki uzrokovane. Samim

Dijagnosticka odiseja

od osobe koja ispoljava simptome
odredene retke bolesti, detaljnim
klinickim pregledom postavlja se klinicka
dijagnoza, koja se potom proverava
molekularno-geneti¢kim testiranjem. Nazalost,
put do postavljanja konacne dijagnoze moze biti
vrlo komplikovan, mukotrpan i dug. Zasto se ovo
desava?
Pre svega, razlicite retke bolesti mogu cesto
imati slicne ili nespecificne simptome, sto
otezava postavljanje klinicke dijagnoze. Drugim
re¢ima, na osnovu simptoma koje osoba ispoljava,
lekar ne moze sa sigurnos¢u da pretpostavi o
kojoj bolesti je re¢, pa se genetickim testiranjem
eliminiSe jedna po jedna dijagnoza analiziranjem
jednog po jednog gena. Potom, greska u vise od
jednog genaiili razlicite vrste greSaka u jednom
istom genu mogu uzrokovati isto oboljenje.
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tim, kod osobe obolele od neke od retkih bolesti
krajnja dijagnoza postavlja se molekularno-
genetickim testiranjem. Molekularno-geneti¢ko
testiranje podrazumeva analizu molekula DNK
u cilju pronalazenja greske (mutacije) koja bi
objasnila postojanje simptoma bolesti. lako je
situacija naizgled jednostavna, tokom najveceg
delaljudske istorije oboleli od retkih bolesti Ziveli
su u stanju beznadeznosti i bespomoc¢nosti. Dva
su glavna ,krivca” za to: dijagnosticka odiseja i
terapijska odiseja.

Primera radi, hereditarne senzorne i motorne
neuropatije mogu nastati kao posledica mutacija
u Cak 50 razlic¢itih gena. Isto vazi i za amiotrofi¢nu
lateralnu sklerozu. Nepostojanje greske u jednom
analiziranom genu ne zna¢i da u nekom od
ostalih gena povezanih sa bole$¢u takva greska
ne postoji. Sa druge strane, DiSenova misi¢na
distrofija nastaje kao posledica razli¢itih vrsta
mutacija, ali u jednom istom genu. Nepostojanje
jedne vrste mutacije ne znaci nuzno da u istom
genu ne postoji mutacija drugacije vrste. Neki
geni su previse veliki, a mutacija moze da
nastane u bilo kom delu gena, pa u tom slucaju
standardne metode i tehnike nisu dovoljne za
detaljno pretrazivanje i analizu gena. Naposletku,
uprkos brojnim istrazivanjima i ogromnim
naporima lekara i istrazivaCa, molekularno-
geneticka osnova i dalje je nepoznata za
gotovo polovinu retkih bolesti. Usled svega
ovoga mnoge osobe obolele od retkih bolesti
decenijama ne dobiju potvrdu svoje dijagnoze,
$to znaci da boluju od bolesti kojoj ne znaju ni

uzrok ni ime, a samim tim ni moguci tok. Neretko
se deSavalo da osoba ne dozZivi svoju konacnu
dijagnozu, ili da celog zivota veruje da boluje od
jedne bolesti (na osnovu klinicke dijagnoze), a
da se onda naknadnim geneti¢kim testiranjem
utvrdi da se ne radi o toj bolesti. Ceo ovaj put
do saznanja dijagnoze naziva se ,dijagnosticka
odiseja” tokom koje je obolela osoba, zajedno
sa ¢lanovima svoje porodice, bila suofena sa
neizvesnom budu¢nos¢u, prolazeci veliki broj
nepotrebnih testova i ispitivanja, dobijala
pogresnu terapiju, dozivela trajna i nepopravljiva
oStecenja i propustila trenutak kada bi terapija
mogla ostvariti najbolji u¢inak.

Intenzivan razvoj tehnologija za analizu mole-
kula DNK doneo je nov pristup u dijagnostici i
nametnuo sekvenciranje nove generacije (eng.
next generation sequencing, NGS) kao glavnu
strategiju u genetickoj dijagnostici. NGS je doneo
pravu revoluciju u polju molekularne genetike
jer omogucuje istovremenu analizu velikog
broja gena, pa ¢ak i celog molekula DNK, nasu-
prot prethodno pomenutim ciljanim analizama
pojedinacnih gena. Zahvaljuju¢i ovom pristu-
pu, mnoge osobe uspele su da okoncaju svoju
dijagnosticku odiseju. Ovo je vrlo vazno, buduci
da su retke bolesti nasledne, Sto znaci da u
jednoj porodici moze da se rodi vise osoba sa
istom bolescu, ili moze biti samo jedna obolela
osoba, dok su ostali ¢lanovi porodice samo zdravi
nosioci greske koji imaju rizik da dobiju obolelo
potomstvo. Poznavanje ta¢nog genetickog uzro-
ka bolesti omogucuje adekvatno geneticko save-
tovanje porodica i prevenciju radanja dodatne
dece sa istom bolescu. Kakav je znacaj postavljan-
ja geneticke dijagnoze za samu obolelu osobu?
Nazalost, nakon okoncanja svoje dijagnosticke
odiseje, obolela osoba bila je naj¢eSc¢e suocena sa
novom preprekom - terapijskom odisejom.

Terapijska odiseja

Kao 5to je prethodno pomenuto, postavljanje
precizne geneti¢cke dijagnoze bolesti imalo je
direktnu i ogromnu dobrobit za porodice u koji-
ma postoji obolela osoba omogucujudi preven-
ciju bolesti, ali nije imalo mnogo znacaja za samu
obolelu osobu, buduc¢i da ni ranije, a ni sada, za
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najvedi broj bolesti ne postoji dostupna terapi-
ja. Obolele osobe naj¢esce dobijaju nespecifi¢nu
terapiju i negu koja deluje na simptome bolesti,
ali ne i na njen uzrok, usled ¢ega ima ogranicene
efekte.

Dodatno, konvencionalna medicina nije mnogo
efikasna, jer pociva na pristupu “isti lek za sve”
ili “ista doza leka za sve’, $to znaci da veliki
broj obolelih dobija tretman koji nije za njih
podoban i koji ¢ak u nekim slucajevima iza-
ziva ozbiljne nuspojave. Jednostavnije receno,
nekome je potrebno da popije polovinu tablete
protiv glavobolje, a nekome je potrebna cela
tableta. Jasno je da je svaka osoba jedinstvena,
usled ¢ega zahteva i jedinstven pristup u lecenju.
Medutim, i u odsustvu terapije koja ciljano deluje
na uzrok bolesti, za obolelu osobu je izuzetno
znacajno da dode do svoje konacne geneticke dij-
agnoze. U drustvenom smislu, otkrivanje uzroka
bolesti omogucuje oboleloj osobi da pronade
druge koji boluju od iste bolesti. Dakle, geneticko
testiranje omogucuje otkrivanje osoba obolelih
od neke bolesti, a to dalje omogucuje otkrivan-
je grupe osoba koje imaju zajednicki problem.
Povezivanjem manjih grupa stvaraju se vece
zajednice na globalnom nivou, $to za posledicu
ima povecanje svesti o toj bolesti, privlacenje
paznje istrazivaca i farmaceutskih kompanija i
ulaganje u razvoj novih terapeutika. Poznavanje
ta¢nog genetickog uzroka bolesti preduslov je da
osoba bude uklju¢ena u klini¢ku studiju u kojoj se
testira odredena terapija, $to za mnoge predstav-
lja jedini nacin da dodu do bilo kakvog tretmana.

Personalizovana medicina

Obolele osobe mozemo grupisati prema vecem
broju kriterijuma: uzrastu, polu, simptomima,
zivotnim navikama, krvnim grupama... Grupisuci
ih u ovakve kategorije, moZzemo uociti mnogo
preciznije profile i pravilnosti koji nam ukazuju na
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to da je jedna grupa obolelih malo drugacija od DA LI STE ZNALI

ostalih i da zahteva drugacije le¢enje u odnosu
na ostale. Poznato je da prilikom transfuzije krvi
treba voditi racuna o krvnim grupama i osobi dati
iskljucivo krv odgovarajuce krvne grupe. Dodatno,
ranije pomenuto sekvenciranje nove generacije,
koje ima sposobnost da analizira i citav mole-
kul DNK, omogucuje da jo$ preciznije otkrijemo
sitne promene u naslednom molekulu i opisemo

o napravimo St bo podetuna pocgrpe. L N’ PODCAST -
(o 2 masovne skupli sekvencranem nove | RARE AND SHARE

generacije, pocele su da se razvijaju i odobravaju
geneticki dizajnirane terapije. One su osobene

po tome 3$to ciljano deluju na uzrok bolesti i DELVIMO RETKE PRICE.
prilagodene su specificnostima svakog pojedinca. PRICAMO O RETKIM TEMAMA.

U tome i lezi koncept personalizovane medicine,
a to je prilagodavanje tretmana pacijentu, Sto ima

za rezultat postizanje maksimalnog terapijskog =
efekta i sigurnost tretmana. Dakle, personalizova- | f Predstavljamo vam podcast Rare and Share, podcast koji se bavi temama iz sfere retkih

jena po meri pacijenta, gde meru predstavljaju
njegove licne karakteristike (npr. mutacija koju Dr Milos Brkusanin
poseduje). Umesto koncepta ,isti lek za sve’, per-
sonalizovana medicina zasnovana je na Cinjenici Dr Milo$ Brkusanin zaposlen je kao naucni
da su ljudi razli¢iti i da se bolesti ne ispoljavaju saradnik na Univerzitetu u Beogradu-
na isti nacin kod svakog pojedinca. Naravno, ovaj Bioloskom fakultetu. Njegova oblast
kon.cept ne znaci da s,vaka obol.e_la osoba ima istraZivanja je humana molekularna genetika, like da UbOZhamMo siaine liude 1 cuiemo
svoj specifican lek, ve¢ da postoji tretman koji a njegov desetogodisnji nauéno-istrazivacki : vrlo inspiF:ativne priée{ Cec: jedan S\jet s
svoju maksimalnu eflké'\SI"\OSt' ispoljava uprivo na rad usmeren je ka molekularno-genetickof ; Svoiim temama.
nekim podgrupama koje imaju odredene slicnosti ! ) eer s \ b= Jim te . ) .

osnovi naslednih neuromisi¢nih bolesti, pre- Dy Ovde Zelimo da pricamo sa onima koji su pokre-

na genetickom nivou. Na primer, sve osobe sa ) o - . - - o ) .
Di¢enovom distrofijom poseduju greiku u genu vashodno spinalne misi¢ne atrofije (SMA). tali lavine dogadaja, menjali okvire, pomerali
granice do tada poznatog.

za distrofin, boluju od iste bolesti i mogu imati Kao deo svoje doktorske teze unapredio je gral - _

iste tegobe. Medutim, vrsta i mesto greske u genu molekularno-dijagnosticke procedure koje se Zelimo da razgovaramo i ve¢ smo razgovarall.o

se razlikuju: kod nekoga pocetni deo gena moze primenjuju u nasoj zemlji za dijagnostiku SMA, temama k_oJe sU vazne onima koji S€ suocavaju
sa retkim izazovima kao $to su pravni i zakonski

biti prisutan u ,visku” (duplikacija dela gena), a trenutno rukovodi Studijom izvodljivosti i ki bsiholotk drk dicinsk
, . oy viri, i i rske, medicin

kod nekoga ce potpuno nedostajati sredisnji deo neonatalnog skrininga za ovu bolest u Srbiji. gosti nzsézei nO\?: stzotl)i'see podiske, medicinska
gena (delecija dela gena). Usled toga, ovakve Pored toga, ucesnik je na vecem broju nacio- 19 oue .- .

osobe, iako boluju od iste bolesti, ne mogu biti L . : v e - Planiramo razgovarati sa predstavnicima pacijen-

oo ) nalnih i medunarodnih projekata, predavac : : y ata, predstavnicima struke, lekarima, psiholozima,
tretirane istim terapeutikom. je na Univerzitetu u Beogradu-Bioloskom = ici i ici 7

Razvoj personalizovane medicine doprinece J : . g i : e _ pravnicima, farmaceutima, predstavnl'c.lma dr.zavne

fakultetu, bavi se popularizacijom nauke medu m th uprave i lokalne samouprave... Prilikom izbora

preciznijem predvidanju pojave i toka bolesti, - . 7 s ! ) ) -
prilagodavanju terapije svakoj osobi kako bi se srednjoskolcima i mladim istrazivacima kroz ——_ A N\NLKX /4 sagO\./orr.uka necemo se ograniciti samo na Srbuu..
= ' Osvajanje medijskog prostora za teme retkih

odlozio pocetak bolesti, ublazili simptomi ili ¢ak odrZavanje seminara, radionica i letnjih skola, AN D 0 Ve ol : ) )
\\ | f zeas bolestinije jednostavan izazov i svako gostovanje
N ‘r" &=/ N\ u “main stream” medijima je izuzetno vazno i
[\ 1

potpuno sprecila njihova pojava, kao i procenu i dobitnik je veceg broja nagrada za mlade
N4 . > B ) . . -
‘\""‘ : W 5 (s g B korisno ali ¢esto vrlo ograni¢eno po dva osnova:

Autori podcasta su Ana i Dejan Pataki, ljudi koji su kroz li¢cnu pric¢u shvatili vaznost osva-
janja medijskog prostora za teme retkih bolesti.

okom lecenja sina od retke bolesti, a
posebno nakon izleCenja imali smo pri-

odgovora na terapiju. Osnovni preduslov za razvoj istrazivace.
i primenu terapijskih opcija predstavlja definitvna
geneticka potvrda dijagoze.

Ana Pataki e S S vremenom koje je na raspolaganju i predznanjem

-~ o - RS
~ \

r NS
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novinara (voditelja) da vodi kvalitetan razgovor. DOGODILO SE

Podkast je forma koja omogucava da se temi pris-
tupi temeljno, bez bilo kakvih ogranicenja.
Podkast pored video sadrzaja (na youtubu) ima
i svoju audio formu koja je dostupna na svim
popularnim striming platformama (Spotify,
Deezer, Google podcast, SoundCloud...) ali i
transkript — sa ciljem da se zbog pretrazivaca
lakSe dode do sadrzaja ali i da se konzumira u bilo
kom obliku. Pisani deo je dostupan na adresi:
rareandshare.net

Ideja da u narednoj godini forma podcasta dobije
i dimenziju dijaloga gde bi na jednom mestu
okupili bar dve zainteresovane strane i tako una-
predili komunikaciju.

03.12.

(izvor: sajt UN)

MEDUNARODNI
DAN OSOBA SAINVALIDITETOM

3. decembar je Medunarodni dan osoba sa invaliditetom, godisnja prilika da se udruzimo
u podrsci osobama sa invaliditetom i podignemo svest o vaznosti stvaranja buduénosti u
kojoj osobe sa invaliditetom imaju jednake mogucénosti u svim oblastima drustva. Jedna
Kako pacijenti milijarda ljudi, ili 15 odsto svetske populacije, ima neki oblik invaliditeta.

Stite svoja prava?

Autori podcasta su Ana i Dejan Pataki

Inkluzija osoba sa invali-
ditetom je sastavni deo
postovanja ljudskih prava,
odrzivog razvoja, mira i bez-
bednosti po rezoluciji Generalne
skupstine Ujedinjenih nacija 47/3.

Tema ovogodisnjeg obelezavanja
“Transformativna reSenja za
inkluzivni razvoj: uloga inovaci-
ja u podsticanju pristupacnog i
pravednog sveta” ima za cilj da
promovise i podstakne podrsku
razumevanja, dostojanstva, prava
i dobrobiti osoba sa invaliditetom
kroz tri tematske celine:

e Inovacija za inkluzivni razvoj
invalidnosti u zaposljavanju

e Inovacija za inkluzivni razvoj osoba sa
invaliditetom u smanjenju nejednakosti

Psiholoski aspekti
palijativne nege dece * Inovacija za inkluzivni razvoj osoba sa
Univerzitetska decja invaliditetom: sport kao primer

klinika - Tirsova

Psiholog,
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OLIVERA JOVOVIC

Olivera Jovovi¢, predsednica Nacionalne orga-
nizacije za retke bolesti Srbije NORBS, jedna je
od dobitnica nagrade “Pokretaci promena”.

agradu dodeljuje Beogradska otvorena

Skola, sa ciljem odavanja priznanja i

prepoznavanja organizacija civilnog

drudtva i pojedinaca koji nastoje da
svoje zajednice ucine boljim.

U kategoriji “Pokreta¢ promena - za angazman i
pokretacku inicijativu’, kao primer osobe koja je,
boredi se za zajednicki interes hrabro iskocila iz
okvira uobicajenih ocekivanja i dokazala kolika
je snaga pojedinca, Olivera Jovovi¢ je dobila
nagradu za inicijativu ,Prosirenje liste neonatal-
nog skrininga na spinalnu misi¢nu atrofiju”.

16 - REC ZA ZIVOT

DOBITNICA NAGRADE “POKRETACI PROMENA”

\y  POKRETACI
| PROMENA

Godinu dana, pocevsi od marta 2022. godine,
sprovodi se aktivnost skrininga svih novorodenih
beba u GAK “Narodni front”. Projekat su zajednicki
pokrenuli Olivera Jovovi¢ iz SMA Srbija kao
udruzenje pacijenata, Univerzitetska klinika u
TirSovoj i Bioloski fakultet kao laboratorija koja
realizuje testove na spinalnu misi¢nu atrofiju.

Nacionalna organizacija za retke bolesti Srbije

SVE DOBITNIKE NAGRADE
MOZETE VIDETI NA SLEDECEM LINKU:

https://javnozagovaranje.bos.rs/.../upozna-

jte-pokretace-prome...

ko ste negovatelj prijatelja ili ¢lana porodice, prepoznajemo vas rad i zah-
valjujemo vam se.
Novembar je u Americi mesec nacionalne zahvalnosti svim negovateljima bez
obzira da li neguju ¢lana porodice ili im je to profesija u okviru zdravstvenog
sistema. Svakodnevna Briga | nega tesko obolelih iziskuje posvecenost.
Za nas je to savrsena prilika da pokazemo da cenimo mnoge vredne ljude koji su
posveceni brizi o nama u retkim zajednicama, starima i bolesnima.
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DOGODILO SE

29.11.

PREDSTAVNICI UDRUZEN]JA PACIJENATA
ZA RETKE BOLESTI PO PRVIPUT U

KOMPANIJI TAKEDA

U utorak, 29. novembra 2022. godine u prostorijama kompanije Takeda odrzan je PETKI sastanak
(Patients Empowering Takeda to Keep Innovating), na kome su sagledane klju¢ne inicijative i
dogadaji iz 2022. godine sa ciljem da se definiSu prioritetne oblasti za unapredenje zdravstvene
zastite lica obolelih od retkih bolesti u 2023. godini.

ored Udruzenja Zivot, sastanku su prisust-

vovali i predstavnici Nacionalne organizacije

za retke bolesti Srbije (NORBS), kao i pred-

stavnici Udruzenja HAE Srbija, Udruzenja

Hrabrisa i Udruzenja gradana za pomo¢ u
lecenju obolelih od Goseove bolesti - UGOS.

U dinamié¢noj diskusiji, zakljuceno je da je potrebno
unaprediti dijagnostiku retkih bolesti, popunjavanje
registra i omogucavanje najboljih ishoda lecenja, za
sta je osnovni preduslov unapredenje finansiranja ret-

kih bolesti u Republici Srbiji. Program za retke bolesti
za period nakon 2022. godine, istaknut je kao jedan
od prioriteta i na njemu e se intenzivno raditi u
narednom periodu.

Na samom kraju sastanka, svi ucesnici su se sloZili
da PETKI sastanak jeste inicijativa koja treba da nas-
tavi da zivi, uz nadu da ¢e postati platforma za dalje
unapredenje zdravstvene zastite lica obolelih od ret-
kih bolesti u Republici Srbiji.
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NACIONALNA ORGAMIZACIIA ZA RETKE BOLESTI SRBIJE

NORBS

IZMENE IDOPUNE PRAVILNIKA
O MEDICINSKO-TEHNICKIM POMAGALIMA
KOJA SEFINANSIRAJU IZ SREDSTAVA RFZ0

Jedna od aktivnosti NORBS-a tokom cele godine, a
delomiprethodnejebilausmerenanaizmeneidopune
Pravilnika o medicinsko- tehni¢kim pomagalima koja
se finansiraju iz sredstava RFZO. Ovaj Pravilnik se nije
znacajno menjao tokom protekih godina, medutim,
iako se i tada NORBS, kao i nekolicina ¢lanica, zalagao
za znacajne izmene ovog Pravilnika, nakon vise
godina RFZO je znacajnije uvecao budzet koji izdvaja
za medicinsko tehni¢ka pomagala iz svojih sredstava
i u skladu sa tim doslo je do izmena Pravilnika veceg
obima.

NORBS je takode, zajednickim delovanjem a krozradnu
grupu formiranu sa savezom NOOIS, i neformalnom
grupom gradana Impact21 okupljenoj oko ove
teme, podneo nove zahteve za izmene pomenutog
Pravilnika.

U Zelji da ne izostavi nijednu potrebu ¢lanica, NORBS
se u kreiranju zahteva dodatno sluZio i informacijama
kojima raspolaze Fondacija NORBS Plus kako bi
obuhvatio sve potrebe za medicinsko-tehnickim
pomagalima, kako svojih ¢lanica tako i osoba obolelih
od retkih bolesti koje nisu ¢lanice NORBS-a ali su
zdravstveni osiguranici Republike Srbije.

Nakon vise odrzanih sastanaka radne grupe i vise
sastanaka sa RFZO sa ovom temom, usvojene su nove
izmene i dopune Pravilnika o medicinsko-tehnic¢kim
pomagalima koji je stupio na snagu 26.11.2022. godine.

Neke od izmene se odnose na sledeca
medicinsko-tehni¢ka pomagala:

» Povecanje kolicine pelena koja se moze dobiti
na meseé¢nom nivou;

+ Prosirenje u indikacijama, nacinu propisivanja
i roku trajanja za proteze (za gornje i donje eks-
tremitete) i ortoze (gornji ekstremiteti, kicma);
» Hipertoni¢ni rastvor NaCl za inhalaciju;

» Prosirenje indikacija za izdavanje ventilatora
za mehanicku ventilaciju u ku¢nim uslovima;

» Silikonski upijajuci flaster;

» Promene koje se ti¢u urinarnih katetera i
ulozaka za inkontinenciju

Nakon viSe godina ovo su opsezne izmene koje
se u tolikom obimu nisu dogodile od 2014.
godine. Takode, NORBS je predao listu i pove-
zane podatke i za druga pomagala, koja nisu
obuhvacena ovim izmenama, te je zakljucak
da ¢e se izmene dogadati u naredne tri godine
prema obecanjima RFZO.

Ovaj Pravilnik je stupio na snagu i poceo da se primenjuje od 26.11.2022., osim dela pravilnika o protezama
gornjih i donjih ekstremiteta, koji pocinje sa primenom 26.01.2023.
http://www.pravno-informacioni-sistem.rs/SIGlasnikPortal/eli/rep/sgrs/ministarstva/pravilnik/2020/5/1

LINK DO LISTE MEDICINSKO-TEHNICKIH POMAGALA
http://www.pravno-informacioni-sistem.rs/SIGlasnikPortal/prilozi/1.html&doctype=req&abc=cba&eli=true&eli
Actld=434660&regactid=434660

Jos uvek je u toku uskladivanje sa pravnom bazom i informacionim sistemima, sto ne predstavlja prepreku
ukoliko su ispunjeni svi drugi neophodni uslovi i prava za pomagalo koje je predmet izmene ovog pravilnika
da doktor moze da prepise pomagalo prema novom pravilniku.

NORBS
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-Qq-g- Baza retkih bolesti

www.retkebolesti.com

.9
Zivot

Udruzenje gradana za borbu
protiv retkih bolesti kod dece

www.zivotorg.org
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