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UVODNA REC

Postovani,

Za ovaj 10. jubilarni broj naseg casopisa imamo da podelimo sa Vama odli¢ne vesti, a to je da je lek protiv Batenove
bolesti kona¢no odobren od strane FDA (US Food and drug administration) i od strane EMA (European Medicines
Agency).

Dugo smo ovo ¢ekali......predugo....bolesna deca, roditelji bolesne dece, lekari....

Zoja, Luka, Zvezdana, Strahinja, Milos....nisu docekali ...svi oni su dali svoj Zivot za ovaj trenutak...

Ovo je veliki momenat za sve nas...Pre svega za decu i roditelje ¢ija deca ¢e ovu terapiju primiti i time spreciti opaku
bolest da im oduzme Zivot, ali i za sve nas Ciju decu je ta prokleta bolest uzela....

Onog momenta kad deca u Srbiji krenu sa primanjem terapije, mi mozemo pokusati da nademo svoj mir. Odli¢ne vesti
stizu i za porodice obolele od SMA spinalne misi¢ne atrofije, jer je takode od strane FDA i EMA odobrena terapija
SPINRAZA koju proizvodi farmaceutska kompanija Biogen.

Takode, pacijenti oboleli od hereditarnog angioedema ¢e ubuduée dobijati terapiju o trosku drzave. Hrabra borba
Ivane Golubovi¢ i Jovane Cvetkovi¢ iz udruzenja HAE Srbija urodila je plodom .
Detaljnije o samoj terapiji protiv Batenove bolesti i SMA procitajte u rubrici DOGODILO SE ...

Bili smo i na beogradskoj premijeri dokumentarnog filma “Lica Lafore” koji nas je potpuno fascinirao i ostavio bez
daha. Cesto mi ljudi govore - “Sta ¢e ti to sada, sad kad Zoje nema....nemoj to sebi radis..tvoja borba se zavrsila..” Ali...
ne shvataju ljudi....moja borba je tek pocela...borba da prezivim svaki dan...bez nje...I - jedini nacin da prezivis je da
pomognes drugoj deci da preZive opaku bolest....

Najbolje to shvata SnjeZzana Gaji¢,majka Cija hrabrost daje nadu ......da éemo preziveti.......

Rubrika REC UDRUZENJA predstavlja udruzenje Hrabrisa iz Novog Sada koje pruza podrsku porodicama sa decom
sa neurotransmiterskim oboljenjima, dopa-reaktivnim distonijama i drugim neurometabolickim oboljenjima.

U rubrici REC PACIJENTA predstavljamo dve price - Vesna Kesi¢ koja je obolelela od multiplog mijeloma iskreno
pri¢a o svojoj borbi sa ovom opakom bolescu, i Andelka Stupar iz Prijedora dostojanstveno govori o bolesti svog sina
Vuka kioji boluje od glutarne acidurije.

REC STRUKE je ovog puta rezervisana za Beckwith Wiedemann sindrom koji detaljnije opisuje Doc.dr Ivana Ka-
vecan - nacelnik Odeljenja za medicinsku genetiku Instituta za zdravstvenu zastitu dece i omladine Vojvodine .

Rubrika REC DRZAVE govori o pravima obolelih od retkih bolesti, a u vezi medicinskih pomagala.

Molimo Vas da posebnu paznju obratite na tekst ,,Nase emocije su nasi pokretaci ”, upoznajte nasu Kristinu koji pred-
stvalja divnu i jedinstvenu volonterku.

“Daima vise Kristina ,ovaj svet bi bio mnogo bolje i lepsSe mesto”. Svesni da ovaj tekst zasluzuje svoju posebnu rubriku
i sa Zeljom da inspiriSemo i druge da budu kao Kristina, dajemo ovom tekstu posebno mesto u ovom broju, a Kristina
svakako zauzima posebno mesto u nasim srcima.

Zahvaljujemo se Ivani Badnjarevi¢, ,Ilvani Krgovi¢ i porodici Covi¢ na pomo¢i i podrici u realizaciji ovog broja.
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Ovom prilikom se izvinjavamo zbog greske u proslom broju naseg ¢asopisa u tekstu Leukoencefalopatija ,,Vanishing
white matter” koji je napisao prof.dr Igor Prpic¢ zajedno sa svojim kolegama iz Klinicko-bolnickog centra u Rijeci (Hr-
vatska). Naime, u naslovu ovog teksta je bila i re¢ ‘Angiedemom’ koja je slucajnom greskom ‘prenesena’ iz drugog
teksta i nije povezana sa tim tekstom.

Izvinjavamo se i prof.dr Igoru Prpicu i njegovom timu i jos jednom mu se od srca zahvaljujemo na izuzetnoj saradniji.

S postovanjem,
Bogania Mosavyevic,

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

W
e % Ukljuéi se na nasu Facebook grupu
Ivo ili poseti na¥ sajt!

A Batenova bolest je teska i fatalna bolest %
UdruZenje gradana za borbu v 2 :
protiv retkih bolesti kod dece zbog koje deca nakon trece godine

prestaju da govore, prestaju da hodaju,
gube vid, svakodnevno se suofavaju sa

brojnim epilepticnim napadima

Ovo su nada i postepeno gube mentalne
deca.. i fizicke sposobnosti.
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UDRUZENJE HRABRISA

Udruzenje HRABRISA je osnovano 21.12.2016. godine, sa ciliem pruzanja podrske porodicama sa decom sa neu-
rotransmiterskim oboljenjima, dopa-reaktivnim distonijama i drugim neurometabolickim oboljenjima da ostvare pra-
vo na dijagnostiku i adekvatno lecenje u Republici Srbiji i inostranstvu.

Osnovni razlog za osnivanje udruzenja je devojcica Ana. Ona se pokazala kao pravi hrabriSa u borbi sa neurotrans-
miterskim oboljenjem ,deficit tirozin hidroksilaze", hrabro se izborila za dijagnozu i lecenje iako je na tom putu naisla
na mnoge prepreke.

Upravo te prepreke, tacnije Zelja da prepreke uklonimo i pomognemo drugim porodicama da na laksi nacin ostvare
svoja prava, je bila osnova za osnivanje udruzenja.

a2 Znajuci ¢injenicu da je lecenje lakse i re-

.. zultati terapijske intervencije bolji uko-

T liko se neurotransmiterska bolest dijag-

Y nostikuje Sto ranije i odmah zapocne

terapijska intervencija, sa ogromnom

H ‘ zeljom da pomognemo malisanima da
| brze dodu do dijagnoze i neophodne

terapije, te da podignemo svest o

Home Onama Neurotransmiterske bolestikoddece  Dogadaji/galerija  Pravnaregulativaiobrasci  Kontakt  Podrzite pOStojanjU OVih bOIeSﬁ | mOgUénOSﬁ-
ma lecenja istih - nastalo je udruzenje

- Hrabrisa. Klini¢ka slika ovih oboljenja u
1T b C Pod
N E U ROT R//—\\ I\ J I\ ‘ l T E RJ K E —— pocetku nije specifitna te moze doci do
B y pogresne dijagnoze cerebralne paralize
BOLESTIKOD DECE S e ST li nekog drugog neuroloskog oboljenja,
G peow 0 @ swmit FTTY a ukoliko se zakasni sa uspostavljanjem

Dinarski raun:

Banca Intesa ad Beograd dijagnoze I pOéinjanjem terapije - pOS'
ledice mogu biti nepopravljive.

Neurotransmiteri su grupa hemijskin jedinjenja (glasnika) koji

omog{c’avaju prenos informacja izmedu neurona .u l Hrébrléa Sajt na SrpSkom

SRR RIS R R LR

Da ne bi dolazilo do ovakvih situacija, posebno kod nas gde se do sada nije znalo mnogo o ovima bolestima, Zelimo
da Sirimo svest o postojanju, o dijagnostici i o terapijskoj intervenciji za neurotransmiterske bolesti kod dece.

Bilo da ste: osoba koja se bori sa nekom neurometabolickom bole$cu, ¢lan porodice obolelog, zdravstveni radnik,
farmaceut, ili samo osvesceni gradanin, kontaktirajte nas - mi postojimo da vas ohrabrimo i pruzimo podrsku u pos-
tupku dijagnostike, lecenja i daljim istrazivanjima o ovim bolestima.

CILJEVI UDRUZENJA SU:

PruZanje pravne podrske i pravnih saveta porodicama kroz upoznavanje sa vazec¢im zakonskim i podzakonskim ak-
tima, njihova primena u podnosenju zahteva za ostvarivanje prava iz oblasti zdravstvene i socijalne zastite, kao i
upoznavanje sa nadleznim organima kod kojih se ostvaruju ova prava;
e Podizanje svesti o postojanju oboljenja neurotransmitera, dopa reaktivnih distonija i drugih neurometaboli¢kih
oboljenja kod dece;
¢ Informisanje o mogucénostima lecenja;
Saradnja sa zdravstvenim radnicima uz uvazavanje njihove samostalnosti, integriteta i struc¢nosti, a radi efikasni-
jeg ostvarivanja prava porodica;
e Udruzivanje porodica i zajednicko delovanje;
Podsticanje i koordinisanje aktivnosti za razvoj drustvene brige o deci sa navedenim oboljenjima radi uspesnijeg
i potpunijeg zadovoljavanja njihovih potreba i interesa;
e Saradnja sa srodnim udruzenjima u Republici Srbiji i inostranstvu.
Pravni tim udruzenja Hrabrisa vam stoji na raspolaganju da svojim savetima pomogne u borbi sa neurotrans-
miterskim bolestima, dopa reaktivnim distonijama i ostalim neurometabolickim bolestima.
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O NEUROTRANSMITERSKIM BOLESTIMA KOD DECE:

Neurotransmiteri su grupa hemijskih jedinjenja koji omogucavaju prenos informacija izmedu neurona u sinaptickom
prostoru. Ovi hemijski glasnici posreduju, pojacavaju i menjaju sinapti¢ku transmisiju izmedu neurona u mozgu. Na
taj nacin oni uti¢u na kontrolu pokreta i ponasanja, neuronske ekscitacije i inhibicije, reguliSu telesnu temperaturu,
prag bola, paméenje i uti¢u na veliki broj drugih procesa. Podela neurotransmiterskih bolesti obuhvata:

Poremecaje tetrahidrobiopterina (BH4)

Poremecaje u metabolizmu kateholamina i serotonina
Poremecaje u metabolizmu serina i glicina
Poremecdaje glutamata i GABA-e

Poremecaje usled nedostatka folata

Poremecaje u metabolizmu vit B6

Urodene neurotransmiterske bolesti predstavljaju retke medu retkima, metabolicke, genski uslovljene, potencijalno
leCive bolesti, Cije klinicke manifestacije pocinju u detinjstvu. Klini¢ka slika nije karakteristi¢na i moze li¢iti na druga
neuroloska oboljenja. Neki pacijenati mogu biti otkriveni skrining testom na fenilalanin odmah po rodenju, dok je kod
drugih neophodna analiza neurotransmitera ili njihovih metabolita u cerebrospinalnoj te¢nosti.

Definitivna dijagnoza se postavlja molekularno-genetickom analizom. Prepoznavanje neurotransmiterskih poremeca-
ja je znacajno jer je rana dijagnoza i brza terapijska intervencija povezana sa boljim motornim i kognitivnim razvojem
te iako kod nekih pacijenata terapija ne dovodi do potpunog povlacenja simptoma, moZe znacajno poboljsati kvalitet
Zivota.

Pacijenti mogu imati blaze ili teze, sve ili neke od sledecih simptoma:

Rigidnost, spasticitet misi¢a

Tremor

Nevoljne pokrete

Izrazito kasnjenje u psihomotornom razvoju
Progresivnu hipokineziju

Generalizovanu distoniju

Hipotoniju

Nekontrolisane pokrete oka - okulogirne krize
Hipotoniju osovine tela u kombinaciji sa fokalnom ili generalizovanom distonijom
Mioklonicki tremor

Distone epizode koje mogu biti viSesatne ili viSednevne
Obilnu salivaciju

Strabizam (razrokost)

Ptozu (spustene kapke)

Kasnjenje u razvoju govora

Teskode sa hranjenjem ili gutanjem

Tortikolis (nevoljna devijacija glave i vrata)

Neobjasnjive promene telesne temperature (izrazito niska temperatura koju prati iznenadna groznica i prekomer-
no znojenje)

Nizak nivo Secera u krvi

Teskodée u regulisanju krvnog pritiska

Teskodée u intelektualnom razvoju

Ukoliko ste se prepoznali u ovom tekstu, javite nam se.
Sadrzaj na stranici www.hrabrisa.rs je dostupan na srpskom i engleskom jeziku a moZete nas pratiti i na
Facebook stranici https:/www.facebook.com/hrabrisa/

Kontakt osoba: LUl CradlyijcveliC

Tel: +381642616500
Email: udruzenje.hrabrisa@gmail.com
Internet stranica: www.hrabrisa.rs
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NASE EMOCIJE SU NASI POKRETACI,
UPOZNAJTE NASU KRISTINU

Za cCasopis ,Rec za Zivot", Kristina je ovako odgovorila na sledeca pitanja:

o Studentkinja? Fotografkinja? Volonterka? Umetnica? Aktivista? Predstavi se, kako sebe vidis?

Sebe vidim kao sve od navedenog po malo, iako se najvise identifikujem kao student zavrsne godine Specijalne
edukacije i rehabilitacije. Fotografija, umetnost, volonterizam i aktivizam su vise maoji hobiji. Medutim, iako hobiji,
¢ine veliki deo moje licnosti i moje motivacije za buducu profesiju kojom planiram da se bavim.

e Kada i kako si prepoznala da je Specijalna edukacija
i rehabilitacija poziv za tebe?

Nakon zavrsetka srednje Skole shvatila sam da su
pomagacke profesije ono Sto me interesuje, jer kroz
njih najvise vidim sopstvenu korist drustvu. Dvoumi-
la sam se izmedu psihologije i defektologije sve dok
se nisam zaista upoznala sa osobama sa smetnjama
u razvoju u Domu za decu i omladinu ometenu u
razvoju ,Veternik®, kada je defektologija definitivho
prevagnula. Bilo mi je Zao Sto kroz Zivot nisam imala
vise prilika da se susretnem sa decom sa smetnjama
u razvoju jer verujem da u tom slucaju ne bih imala
sumnje u izboru zanimanja.

eKada si prepoznala znacaj studentskih aktivnosti sa
Klubom studenata specijalne edukacije i rehabilitacije
Medicinskog fakulteta? Da li si svesna odjeka aktivnosti
kojima se bavi grupa studenata?

Znacaj studentskih aktivnosti sam uvidela kroz razgo-
vore sa svojim prijateljima i poznanicima koji su mi
sasvim nenadano prilazili i govorili kako su na jedan ili

Drugar Milan,veliko prijateljstvo zapoceto u Domu i danas traje drugi nacin promenili svoje misljenje o osobama

sa smetnjama u razvoju, kako su poceli mnogo vise paznje da obracaju na stvari na koje pre nisu obradali paznju
(poput arhitektonskih barijera), ili da prosto bolje razumeju odredena ponasanja osoba sa smetnjama u razvoju kada
ih vide na ulici. Mislim da nisam u potpunosti svesna odjeka koji nase aktivnosti izazivaju, ali mi je drago sto primecu-
jem da sve veci broj ljudi u njima pronalazi smisao, emociju, znacaj i vrednost. To se uo€ava i u samoj angazovanosti
medija koja je sve prisutnija u naSim aktivnostima.

e Predstavi u par recenica svoje volontiranje u Veterniku?

Uh, bice tesko 3 godine pretociti u par recenica, ali dacu sve od sebe. Volontiranje sam zapocela Zeledi da vidim sta
se to krije iza te kapije o kojoj se ¢esto pise i govori, ali zapravo vrlo malo zna. Zelela sam da upoznam tu decu, te
ljude, i da provedem neko vreme sa njima. Na neki nacin, zelela sam da svojim prisustvom, aktivnostima, kompli-
mentima ulepsam zivot nekome kome Zivot nije bio mnogo naklonjen. Volontiranje u toj instituciji me je u potpunosti
promenilo kao li¢nost. Svaki put kad bih izasla iz Doma, bila bih drugacija nego kad sam taj dan u njega usla. Ljubav i
zahvalnost koju pruzaju korisnici je neuporediva sa bilo kojom ljubavlju koju sam do tada dozivela i osetila. Ta ljubav
me je motivisala da nastavim da dolazim, da pri¢am sa njima, da sprovodimo razli¢ite aktivnosti kako u Domu tako i
van njega. Dobila sam priliku da tim korisnicima budem prijatelj i defektolog, roditelj i vaspita¢, neko ko je odgovoran
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za njih i njihovu srecu, i to je ucinilo da odrastem. Zauvek ¢u biti zahvalna toj deci jer su me pre svega ucinili bol-
jom osobom koja je postala strpljivija, zahvalnija, osetljivija na tude potrebe i Zelje. Pored toga, ucinili su me i boljim
stru¢njakom jer su me svojim ponasanjem i re¢ima usmeravali i vodili na nacin na koji knjiga i teorija nikad nisu mogle.

U znak secanja na decaka koji je izgubio bitku sa Disenovom distrofijom

o Ko ti je najveca podrska i gde nalazis snagu da postignes sve dnevne obaveze?

Moija najveca podrska je moj dugogodisnji saputnik u zivotu, Marko. Kada sam sumnjala u sebe i u svoje sposobnosti,
on je uvek bio tu da me razuveri i ucini da verujem u sebe, bas onako kako on veruje u mene. Takode, tu su uvek bili
i moji roditelji koji su podrZzavali moje odluke, i pomagali mi da ostvarim svoje ciljeve. Snagu za sve svoje obaveze
pronalazim u svojoj unutrasnjoj motivaciji i u sreci i zadovoljstvu koje dobijam kroz rad sa osobama sa smetnjama u
razvoju.

e Upoznati smo sa 2 tvoja projekta, “Porodica je bogatstvo Zivljenja” i ,Jake Zene u pomagackim zanimanjima®, da liima
jos neki projekat koji Zelis da nam predstavis?

Za sada je projekat ,Jake Zene u pomagackim zanimanjima"“ jos uvek u realizaciji, tako da dok on ne bude u potpuno-
sti zavrSen necu razmisljati o realizaciji novih projekata, ali mogu da tvrdim da ¢ée i naredni projekti biti usmereni ka
drustvu u kojem Zivimo, podizanju sistema vrednosti i naravno afirmaciji osoba sa smetnjama u razvoju.

o Koje bi osobine navela kao neophodne za rad sa decom i odraslima sa smetnjama u razvoju?

Smatram da je najvaznija Zelja i ispravna motivacija. Kada Zelimo da pomognemo nekome, i to Cinimo iz razloga Sto
smatramo da mu je pomo¢ neophodna, a ne radi finansijskog dobitka ili licne koristi, tada ¢emo sve svoje kapacitete
usmeriti ka toj jednoj osobi i u€initi sve Sto je u nasoj mocdi da toj osobi zaista na adekvatan nacin pomognemo. Pored
zelje i ispravne motivacije vazno je biti | strpljiv, tolerantan, empatican, osetljiv na tude potrebe, kreativan i uporan.
Cak i ako ponekad nemamo sve potrebne osobine, najvaznije je radu pristupati sa ljubavlju.

@ Da li je tesko zadrZati emocije po strani kada radis sa decom ili su upravo te emocije koje delis sa njima put ka uspehu?
Kroz godine, sve vise mislim kako je nemoguce zadrzati emocije po strani. Medutim, isto tako, sve vise mislim kako

to ni ne trebamo ¢initi. Nase emocije su nasi pokretaci. One nas motivisu da se trudimo i da damo sve od sebe. | bas
kao sto ste i sami rekli, smatram da je upravo razmena emocija put ka uspehu.
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o Da li nosis posao kuci?

Da, mislim da poprili¢cno nosim posao kudi jer ga ne
gledam toliko kao posao vec kao Zivotni poziv. Ne
kao nesto sto sam ja birala, ve¢ nesto sto je izabralo
mene. Defektologija je veliki deo mene i zato ju je
nemoguce ograniciti, ukalupiti i razdvojiti od mog
privatnog zivota.

gl <, o W 3!
Radionica povodom Medunarodnog dana

A 1Y Dugi zagrljaj kao nacin Zivota
osoba sa Daunovim sindromom

LI ' WL,

A STA SU NAM O KRISTINI REKLI:

Marko: ,Se¢am se jednog popodneva u nasem sedmogodiSnjem poznanstvu, Kristina i ja sedimo za trpezarijskim
stolom, razgovaramo o buduénosti i fakultetima koje Zelimo da pohadamo u predstojec¢em periodu. Bila je uplakana.
Zelela je da veruje u svoj izbor, ali bila je vidno uplasena i nesigurna. Nameravala je da upise defektologiju, ali nije
verovala u svoje sposobnosti.

Ne mogu, ja to ne mogu, ali iskreno zelim, govorila je.

Razgovarali smo satima, onako kako umemo i danas... Usledila je poseta Domu za decu i omladinu ometenu u razvoju
“Veternik” gde je Kristina dobila priliku da se upozna sa atmosferom ustanove. Izasla je sa odlukom vise, ali nikada
zaista nisam saznao Sta se tamo desilo. Da li su to bila dva plava oka, pregrst osmeha ili toplina njihovih zagrljaja?
Zavrsila je na samom vrhu liste, istrajala kao neverovatan student, organizovala brojne humanitarne aktivnosti,
posveceno se bavila volonterskim radom i, Sto je najbitnije, nastavlja u ovom maniru. Divim se i danas zrelosti, Sirini
vidika i neutazivoj Zelji da pruzi pomoc, prepusti sebe u potpunosti.

Stojim iza svojih reci kada kaZzem da je Kristina retkost u nasoj instant stvarnosti.’

Ivana B.: , Kada sam upoznala Kristinu, mislila sam da upoznajem mladu fotografkinju. Upoznala sam zrelu osobu koju
krasi skromnost kakva se danas retko srece. Da ne duzim, ako uspem da vaspitam ¢erku da izraste u licnost kakvu
prepoznah u Kristini-smatra¢u da sam uspela kao roditel;.

Ivana Krgovié: Imali smo zaista veliku sre¢u da po preporuci upoznamo Kristinu, koja danas radi sa nasom malom
Dusicom i poznaje njen sindrom DDX3X verovatno najbolje u drzavi i okolini. Njen talenat da procita dete i da mu se
priblizi sigurno ne bi bio toliko uodljiv, tacnije - bljestav, da Kristina ne ulazi u ono sto radi punim srcem i tako britkim
umom. Toliko vrlina koje bih poZelela svakom ¢oveku, a koje ispadaju od sustinskog znacaja za rad sa decom sa smet-
njama u razvoju, pomesanih u jednoj mladoj osobi. Ne sumnjam da ¢e joj se sva vrata otvarati.
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MEDICINSKA POMAGALA
ZA OBOLELE OD RETKIH BOLESTI

Rec¢ drzave na temu medicinsko-tehnic¢kih pomagala koja su dostupna deci oboleloj od retkih bolesti je sazeta u
pravilniku o medicinsko-tehnickim pomagalima koja se obezbeduju iz sredstava obaveznog zdravstvenog osiguranja
(“SI. glasnik RS”, br. 52/2012, 62/2012 - ispr., 73/2012 - ispr., 1/2013, 7/2013 - ispr., 112/2014, 114/2014 - ispr.,
18/2015, 19/2017 i 29/2017 - ispr.). Ovm pravilnikom su uredene vrste pomagala, indikacije za propisivanje po-
magala koja osiguranim licima obezbeduje Republicki fond za zdravstveno osiguranje (RFZO), standardi materijala
od kojih se izraduju pomagala, rokovi trajanja pomagala, nabavka, odrzavanje i zanavljanje pomagala kao i nacin i
postupak ostvarivanja prava osiguranih lica na pomagala. Ovim pravilnikom ureduju se i obrasci na osnovu kojih
osigurana lica ostvaruju prava na pomagala.

Pomagala koja osiguranim licima obezbeduje Republicki fond (sa ili bez participacije) su: proteticka sredstva (proteze);
ortoticka sredstva (ortoze); posebne vrste pomagala i sanitarne sprave; o¢na pomagala; slusna pomagala; pomagala
za omogucavanije glasa i govora; stomatoloske nadoknade. Pod pojmom pomagala obuhvacen je i potrosni materijal
koji je neophodan za koriséenje pojedinih pomagala. Bar bi trebalo da bude tako! Papir trpi sve, a Sta je u praksi?

Osigurano lice ostvaruje pravo na pomagala koja su utvrdena Listom pomagala, na osnovu medicinske indikaci-
je utvrdene za svako pojedino pomagalo u skladu sa ovim pravilnikom, i odgovaraju¢e medicinske dokumentacije
kojom se dokazuju te indikacije. Osigurano lice ima pravo na pomagala koja propisuje izabrani lekar, odnosno lekar
odgovarajuce specijalnosti na osnovu pregleda, utvrdenog zdravstvenog stanja i medicinskih indikacija i dr., u skladu
sa odredbama ovog pravilnika.

Problem u ovom pravilniku nije jedan, ve¢ se prozima kroz ceo pravilnik. Najprostije receno: ovo je jos jedan od
pravilnika koji u mnogo slucajeva ostaje samo slovo na papiru a u praksi ostaju deca koja boluju od retkih bolesti i
koja pravo na medicinsko tehnicka pomagala i potrosni materijal koji je neophodan za koris¢enje ovih pomagala ne
mogu da ostvare. Zasto?!

Pitamo se sta je potrebno da bi dete koje boluje od retke bolesti i koje npr. kao posledicu te bolesti ima traheos-
tomu, moglo da ostvari pravo da iz sredstava obaveznog zdravstvenog osiguranja dobije trahealne kanile? Ne plas-
ticnu kanilu, ne metalnu kanilu, ne samo 2 kanile godisnje (Sto je propisano ovim pravilnikom), ve¢ silikonske kanile
koje su prilagodene potrebama deteta i u kolicini koja je detetu neophodna, a koju je definisao lekar specijalista. Sta je
potrebno da potrosni material ne ostane samo u vidu reci ispisanih u pravilniku ve¢ da uz iste te kanile dete dobije
kao potrosni materijal filtere koji se stavljaju preko kanile, da sprece da strani objekat ude u pluéa, a istovremeno i
vlaze pluca. lli da dobije potrosne ogrlice, koje u pravilniku ne postoje, pa su roditelji prinudeni da se snadui da deci
kanile pricvs¢avaju keper trakom. Aspiracioni kateteri, kojih se za dete sa kanilom trosi i preko 200 mesecno, takode
ne postoje definisani u pravilniku. Metalizirana gaza je jos jedna nepoznanica za pravilnik, a lekari savetuju koris¢enje
iste.

Sifra Naziv pomagala Indikacije Propisivanje Rok trajanja najmanje u mesecima Obaveza vracanja pomagala Doplata
97 Endotrahealna kapi Osi urano lice kod koga | - lekar spec. ORL | 12 meseci NE DA
metalnalzsakoma os 0{ gajna traheos-
i a pravo na
dve an|Ie go iSnje
188 Endotrahealna kanila Og; grano hcﬁakct’rda hlé%gsa - lekar spec. ORL | 6 meseci NE DA
plasti¢na (2 komada) fom { E)ﬂma Prave

Slika 1. Izvod iz liste pomagala - sanitarne sprave (2 kanile)

Zasto ventilator za neinvazivnu ventilaciju nije dostupan za sve pacijente kojima je zbog njihovog stanja neophodan
vec su Listom definisana 4 oboljenja, za koja se moze dobiti. Zar potreba za medicinskim sredstvima i pomagalima za
odrzavanje u Zivotu treba da zavisi od imena bolesti, a ne od realne potrebe? | $ta je sa onima koji nemaju usta-
novljenu dijagnozu, a neophodan im je ventilator za neinvazivnu ventilaciju?
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Osigurano lice obolelo od Za adultne pacijente lekar subspec. pulmologije uz misljenje lekara | DA DA

- teskih oblika misi¢ne distrofije (Duchenne) spec. neurologije ili lekar spec. pneumoftiziologije uz misljenje leka-

- spinalne mii¢ne atrofije ra spec. neurologije Instituta za plu¢ne bolesti Vojvodine - Sremska

- amiotroficne lateralne skleroze (ALS) Kamenica ili Klinike za pulmologiju Klinickog centra Srbije ili Klinike

- visoke lezije cervikalne kicme i produzene moz- | za pulmologiju Klini¢kog centra Kragujevac ili Klinike za plu¢ne bolesti

dine Klinickog centra Nis ili Odeljenja za pulmologiju Klinicko-bolnickog

Neophodno je i postojanje odgovarajucih stam- | centra Zemun;

benih uslova za instaliranje i pravilno koris¢enje | Za osigurana lica uzrasta do 18 godina Zivota lekar subspec. pul-

aparata mologije uz mislienje lekara spec. decje neurologije ili lekar spec.
pneumoftiziologije uz misljenje lekara spec. decje neurologije ili lekar
spec. pedijatrije u sluzbi pulmologije uz misljenje lekara spec. decje
neurologije Instituta za zdravstvenu zastitu majke i deteta Srbije “Dr
Vukan Cupic”;
- misljenje komisije za neinvazivnu ventilaciju

Ventilator za neinvazivnu - lekarska komisija
21 1 ventilaciju (N|V) - overa filijale uz revers. o

Kontrolu pravilnog kori¢enja vrsi zdravstvena ustanova sekundarnog
ili tercijarnog nivoa zdravstvene zastite u kojoj se isporucuje i izdaje
pomagalo i vodi evidencija

Osigurano lice uzrasta do 18 godina Zivota sa

traheostomom obolelo od

- teskih oblika misi¢ne distrofije (Duchenne) lekar subspec. pulmologije uz mislienje lekara spec. de¢je neu- DA NE

- spinalne misicne atrofije rologije ili lekar spec. pneumoftiziologije uz misljenje lekara spec.

- amiotroficne lateralne skleroze (ALS) decje neurologije ili lekar spec. pedijatrije u sluzbi pulmologije uz

- visoke lezije cervikalne ki¢me i produZene moz- | migljenje lekara spec. decje neurologije Instituta za zdravstvenu

dine zastitu majke i deteta Srbije, “Dr Vukan Cupic”;

Neophodno je i postojanje odgovarajucih stam- | - migljenje komisije za neinvazivnu ventilaciju

benih uslova za instaliranje i pravilno koriscenje | - lekarska komisija

aparata - overa filijale uz revers.
Kontrolu pravilnog koris¢enja vrsi zdravstvena ustanova sekundar-
nog ili tercijarnog nivoa zdravstvene zastite u kojoj se isporucuje i
izdaje pomagalo i vodi evidencija

215 | Ventilator za neinvazivnu

ventilaciju (NIV)-24h

Slika 2. Izvod iz Liste pomagala - ventilator za neinvazivnu ventilaciju

Pitamo se Sta je potrebno da bi dete obolelo od retke bolesti i koje kao posledicu te boleti ne moze da guta ved se
hrani preko gastrostome, dobije peg, button a ne urinarni kateter kao privremeno resenje, jer nabavka kasni? Zasto
nastavci preko kojih se plasira hrana i Spricevi kojima se ubacuje hrana nisu definisani kao potrosni materijal?
Pelene, kanile, sonde, kateteri... samo su deo medicinskih pomagala i opreme koja je neophodna deci oboleloj od ret-
kih bolesti. Nazalost, spisak se tu ne zavrSava. Ali ne zavrsava se ni nasa borba da deca ostvare prava na sva pomagala
koja su im usled bolesti neophodna. Pomagala ovoj deci ne predstavijaju luksuz ve¢ su neophodna za Zivot. Zivot,
na koji svako ima pravo! Pitamo se $ta je potrebno da pri sledecoj reviziji pomenutog pravilnika (koji ocigledno ne
prepoznaje stvarne potrebe pacijenata), medicinsko tehni¢ka pomagala i prateca sanitarna oprema budu prepoznati
u pravilniku i dobijeni iz sredstava obaveznog zdravstvenog osiguranja? Molimo za odgovor i da se prepozna nas apel
i apel pacijenata obolelih od retkih bolesti.

ZELIMO ODGOVORE!

UdruZenje Zivot
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KAKO NAM SE DESILA
»DIJAGNOZA" 1 PUT DO NJE

Ovo je jedna od bezboroj prica koju piSe Zivot. Moj Zivot bio je uvek isplaniran. Isplanirala bih sta mi je slededi cilj u
odredenom zivotnom periodu i vredno radila da se to i ostvari. | ostvarilo bi se naravno. Tako sam funkcionisala. Tako
se desila i prva trudnoca u trenutku kad sam to najvice Zelela. Osecala sam se nikad bolje, puna energije, obavljala
puno toga bez napora. Trudnoca je tekla savrseno. Decak se lepo razvijao a ja nisam imala nikakve komplikacije. Kad
smo usli u 9ti mesec na ultrazvuku je primje¢en povecan obim glave sto je bio prvi znak da nesto nije bas kako treba.
Umirivali su me da se to moze desiti ako smo otac ili ja kao mali imali malo vecu glavu, a stvarno jesmo.

Radili su mi ultrazvuk svake sedmice i merili obim glave bez objasn-
jenja zasto i dalje raste. Imala sam prirodan porodaj bez mngo muke,
sve je brzo islo. Rodio se Vuk sa kefalhematomom jer zbog vece glave
udario je prilikom izlaska u kost, uredno zaplakao i dobio ocenu 9. Dru-
gi dan su ga ipak odvaijili na neonatologiju jer je bio malo hipoton i
obim glave ukazivao da treba uraditi CT snimak. Tada dozivljavam prvi
veliki strah, suze i neizvesnost. Snimak je pokazao prisutne arahnoi-
dalne ciste obostrano.

Objasnili su mi da je moguce da su one tu zbog nekakve infekcije koju
sa mogla imati u trudnodi, a koliko znam nisam je imala. Ostao je na
pracenju uz klasi¢ne kontrole krvi i bez dodatnih testiranja. Pustili su
nas kuci uz redovne kontrole. Na kontrolama je primeceno da nesto
sporije radi okretanje s jedne na drugu stranu tela pa su nam pred-
lozene vezbe kod fizijatra. Neuropedijatar je predloZio da uradimo
magnetnu rezonancu sa njegovih 6 meseci kao provera za ciste koje
su bile primecene na rodenju. Drugog razloga nije bilo. Zakazani mag-
net nam je otkazan zbog kvara aparata i meni je to bio znak da ipak
trebamo odloZiti tu proceduru jer se on razvijao sasvim dobro.

Uz redovne vezbe kontrole Vuk se razvijao u veselog decaka koji nesto
kasnije poceo da puzi a sa 15 meseci da hoda uz pridrzavanje.

Hvala svima koji su bili uz nas sve ove godine.

Vuk u uzrastu od 13 meseci, bez znakova bolesti

Redovno je vakcinisan a poslednju vakcinu MMR je primio sa godinu i po dana. Posle toga imao je blagu virozu koja
je bez vecih problema je prosla. Tog 5. januara 2011. probudio se, doruckovao i bio pospan pa opet zaspao. Kada se
probudio povratio je u mlazu sav dorucak i po¢eo nekontrolisano da se grci, vristi a pogled je iSao u jednu stranu. To
vise nije bilo moje dete, znala sam da se nesto strasno desava ali nisam znala $ta? Hitno smo iz Banja Luke prebaceni
u Beograd na neurologiju Klinickog centra. Kad smo stigli u Beograd nije vise mogao da kontrolise pokrete svog tela.
Nije mogao da uhvati nista svojom rukom, da sjedi, da drzi glavu, da govori. Sve se ugasilo. Nastupili su napadi koji
prema eeg-u nisu klasi¢ni epi napadi ve¢ nekontrolisana gréenja celog tela do kratkih epizoda nedostatka vazduha,
zacenjivanje. Tu su radili punkciju kostane srZi i iskljucen je meningitis. Klasi¢ni nalazi krvi nisu pokazivali niSta neo-
bi¢no. Lekari nisu davali nikakavu prognozu eventualne dijagnoze. Se¢am se da nam je u prognozi pomogao lekar
van ustanove, ¢lan nase porodice jer se ududbio u postojece fizicke simptome i povezao ih sa jedinim CT snimkom
i obimom glave koje je Vuk imao na rodenju. Bukvalno je ukucao te simptome u Google i pojavila se u rezultatima
Glutarna acidurija tip |. Poremedaj metabolizma, rietka genetska dijagnoza. Kad smo to rekli tadasnjem ekaru koji nije
imao vise razloga da nas zadrZava na neurologiji, prebaceni smo na Institut za majku i dete kod dr Maje Dorjevi¢. Vuk
je tada bio polusvestan deSavanja oko sebe, obic¢no uspavan od lekova jer kad nije bio, desavalo se vristanje i gréenje
cijelog tela. Gutanje je oslabilo pa sam ga tesko i hranila. Sa sumnjom na poremecaj metabolizma na odjeljenju za
metabolizam Instituta ukljucen je karnitin i dijeta dok se ne potvrdi dijagnoza. Uradena je i magnetna rezonanca koju
smo ¢ekali da se ocita dve nedelje a nalaz urina na organske kiseline nikad nismo dobili na Institutu jer su nam rekli

da nemaju reagens.
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Uzorak suve kapi su poslali u Nemcku na ispitivanje. Zbog
mojih svakodnevnih pitanja vezano za dijagnozu koju nisu
potvrdili da je tacna stalno su me preskakali tokom vizite..
bez odgovora. Kad sam pitala zasto me dr Dordevic¢ preskace
druge majke su mi rekla da ona ne razgovara sa obrazovanim
majkama koje imaju zavrsen fakultet, pogotovo ne ako su
iz struke. Ja sam po struci diplomirani farmaceut. Meni je
samo trebala informacija ako ne mogu da urade testove da
mi kaZzu gde moZe i da se ne Ceka viSe u toj agoniji. Nisam
dobila odgovor vec ignorisanje. Kad je konacno ocitan nalaz
MR utvrdene su ogromne promene na bazalnim ganlglijama,
ostecenja o kojima mi opet niko nije dao objasnjenje. Tad
_ N sam donela odluku da ne¢emo vise Cekati na Institutu jer mi
00 . . je opet dragi Google izbacio dr Ivu Barica na KC Zagreb koji
e R o A e se razumije u Glutarnu aciduriju koju smo jedinu imali kao
pre metabolicke krize poklapanje sa dobijenim rezultatima.

Doktora Barica sam ¢udom dobila na telefon dok smo jos bili u boksu Instituta. Rekao je da mozemo dodi. U otpusnoj
listi dr Maje Dordevi¢ stoji da je majka svojevoljno napustila bolnicu. Bogu hvala da je tako jer Dr Baric mi je jedina
svetla tacka na putu do djagnoze. Kad smo dosli u Zagreb prihvatili su nas kao svoje i tako je ostalo do dan danas.
Odmah je uzet urin i uraden test na organske kiseline koji je pokazao ogromne vrednosti glutarne kiseline. Dijagnoza
potvrdena. Data su nam objasnjenja o dijagnozi, koliko je retka, kako je genetski nastala, koji to enzim ne radi kako
treba i kakvu ishranu i preparate trebamo uvesti. Odmah uraden test urina Vukove godinu dana mlade sestrice. Njen
je bio negativan. U meduvremenu neko od lekara sa Instituta za majku i dete Beograd mi je telefonski javio da je
ista dijagnoza potvrdena i iz uzorka suve kapi krvi u Nemackoj. Dr Baric mi je unio veliko poverenjei pokazao koliko
poverenje ima u mene ¢esto mi dajuci slobodu da odlucim o pojedinim procedurama za Vuka bez presije ili dodatnog
straha. Cesto zna reci “Majka vi znate najbolje”. Ovako je Vuk izgledao posle. Stalni bolovi, gréenja, nespavanje, tesko

dobijanje na tezini uz propisan dijetu.

Ja sam koristila sve raspoloZive nacine da saznam
Sto viSe o dijagnozi. Na drustvenim mrezama i in-
ternetu, kroz komunikaciju mailom sa svetskim
istrazivac¢ima i slicno. Dr Bari¢ mi je rekao da je
imao slucaj deteta sa glutarnom koje danas re-
dovno ide u 3skolu i nema osteéenja jer je na
rodenju primecen vedi obim glave, imalo je Ciste
kao Vuk i odmah su videdi to uradili test na organ-
ske kiseline. Potvrdena je glutarna acidurija, dete
je prebaceno na poseban rezim ishrane, nije vak-
cinisano i proslo je osjetljivi period od 12 meseca
do trece godine kada su moguca ostecenja usled
pada imuniteta. Toliko je vaZno prepoznati simp-
tome na vrijeme. Kad sam dobila sva ta saznanja o
dijagnozi i saznanje da je Vuk jedini u svojoj drza-
vi, tesko je prihvatiti bez osecaja krivice. Nakon metabolicke krize Vuk je trpeo svakodnevne bolove,potpuno ukocen

Vracala sam se stalno unazad, uzalud, krivila sebe, zasto nismo uradili magnetnu sa 6 meseci, zasto nisam zatevala
dodatna ispitivanja, da li sam mogla spreciti tolika oStecenja...a onda sam shvatila da mi to nicemu ne sluZiida ono s
¢ime raspolazemo sada moramo prihvatiti i napraviti najbolje sto moZzemo. Biti veseli, verovati, traziti nova resenja.
Dobra stvar je sto Vukova svest sve vreme savrseno radi. On sve razume samo ne moze da govori. Sporazumevamo
se ocima. Izuzetno je pametan decak, pun ljubavi i smjeha bez obzira koliko ga nekad boli. Poseban u svakom smislu,

borac kao sva nasa deca s retkim dijagnozama.
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Vuk sa sestrom Jovanom koju obozava Vuk i mama-ljubav koja nema granica

Moj Zivot je sada potpuno drugaciji. Posle tog 5.januara 2011 nista u njemu nije isto. Naucila sam lekcije da ne mogu
isplanirati zivot. Naucila sam se Sta znaci snaga i ljubav, Sta je vazno a sta ne. Svako dete sa glutarnom acidurijom u
svijetu je pri¢a za sebe. Imaju razli¢ita ostecenja, simptome, terapiju, ishranu, Zivotni vek.. nema pravila. To mi daje
veliku motivaciju da mi sami piSemo svoju pricu s glutarnom acidurijom i ne drzimo se slepo onog $to nam nudi me-
dicina jer za naSu dijagnozu ne nudi puno. Mi istarZujemo i koristimo ono sto nam daje rezultate a vezano je za biljni
svijet. Svako od nas roditelja ide putem trazenja reSenja i koristi ono $to im u tom trenutku pomaze. S puno vere da
¢e biti samo bolje.

M[éem 5%0@ Vukova mama
MOJA BORBA | DALJE TRAJE

Jos pre nego Sto sam se razbolela, ponekad bih se pitala: ,,Kakav je to osecaj kada ti saopste da si neizlecivo bolestan?
Sta se tada dogada u dusi tih ljudi? Da li o¢ajavaju, placu, samosaZaljevaju se ili osete neizmerni strah?”

Kako nesrece dolaze nenajavljene i ja sam se meseca maja 2003. godine suocila sa neizle¢ivom boles¢u. Imala sam 56

godina i puno Zivotne volje. Kako sam u mladosti bila fizi¢ki aktivna, bavila sam se sportovima, modernim baletom, te
mi je i sada veoma nedostajala neka fizicka aktivnost.

Pocinjem da se bavim aerobikom, vrlo in-
tezivho i veoma uspesno. Osecala sam se
neverovatno snaznom. To ¢e se posle poka-
zati presudnim za ocuvanje mog kostanog
sistema, od mogucih povreda i preloma,

koji veoma Cesto prate ovu bolest.

Pri jednoj vezbi prvi put sam osetila snazan
bol u lumbalnom delu kicme. Nisam tome
pridavala veci znacaj, jer sam bila zaokupljena
pripremama za odlazak u Spaniju na Tener-
ife. Od ortopeda sam primila injekciju protiv
bolova i sa dobijenim lekovima, sa porodicom
sam krenula na putovanje.
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Umor koji sam osecala pri dolasku na
odrediste pripisala sam napornom putu od
25 sati. Ubrzo su se pojavili novi simptomi.
Pored stalnog umora, osecala sam neku un-
utrasnju temperaturu koja se manifestovala
crvenilom beonjaca, dlanova i stopala. Prili-
kom plivanja u vodi, u dodiru sa talasima, os-
ecala sam bol u predelu rebara.
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Uskoro se javlja nagon za povracanjem, gu-
bljenje apetita, tako da je merenje u jednoj
apoteci pokazalo gubitak izmedju 8 i 9 kilo-
grama telesne tezine. Ne shvatajuci ozbiljnost
situacije izlagala sam se se suncu, zamarala se
dugim Setnjama, penjala se na vulkan, sto nije
trebalo da cinim.

Po povratku u Beograd, pocinju moja ,,lutanja” od lekara do lekara. Niko nije znao uzrok visoke sedimentacije. Iscrplje-
na toliko da nisam mogla vise ni samostalno da hodam, odlazim u privatnu kliniku da primim infuziju kako bi se bar
malo oporavila. Tu se slu¢ajno zatekao Prof. Dr Golubovi¢ - gastroenterolog iz zemunske bolnice, al i veliki poznavalac
hematoloskih oboljenja. Bilo je dovoljno samo par opipa, da posumnja na hroni¢no oboljenje oblika Myeloma mul-
tiplex. Radi sigurnosti predlaze da dodem na pretrage u zemunsku bolnicu, da se uradi biopsija koStane srzi. Uskoro
biopsija potvrduje njegove sumnje. Uz njegovu preporuku, sa svim rezultatima i pismom upuéenom Dr MaleSevi¢u
- hematologu, stizem na VMA.

Ponovljenom biopsijom utvrdena je visoka infiltracija kostane srZi (71%) plazma celija Sto je dovelo do oslobadanja
kalcijuma u krvi, a time i do povisenih vrednosti parametara bubreZne funkcije (kreatinin do 398). Uobicajeni prob-
lemi su i spontani prelomi kostiju, umor, malokrvnost, osteéenje bubrega, infekcije ...

Ja joS uvek nisam bila svesna o kakvoj se bolesti radi. Tek posle nekoliko dana, kada sam se malo oporavila, bledo lice
i suzne oci moje starije ¢erke mi ukazuje na ozbiljnost.

Zvanic¢no saopstenje od ¢ega bolujem, usledilo je odmah posle malog oporavka. Doktorka koja je dobila to zaduZenje
odrzala mi je kratak i brz monolog o istoriji bolesti. Slusala sam nema kao da se radi o nekoj drugoj osobi a ne zapravo
o meni. Rekla je :,,To je retka maligna bolest 1% od ukupnog broja malignih oboljenja. Uzrok je nepoznat. Pretpostavl-
ja se da okidaci mogu biti izlozenost zracenju, kontakt sa hemikalijama, virusi, pad imuniteta. Nije nasledna i to je
bolest uglavnom starije populacije. Jos uvek nije pronden lek, ali uz adekvatno le¢enje, kao Sto su hemoterapija i ako
procene i transplantacija mati¢nim Celijama, moguce je produziti Zivot za 3-5 godina.

Sta sam tada osecala? Nije bilo straha jer sam jednostavno bila skamenjena. A onda nastupa bes prema Zivotnoj
nepravdi. Dobrim delom mogu da zahvalim mom sportskom duhu i osecaju besa, sto odlu¢ujem da se borim za svoj
Zivot. Tada postavljate ono ¢uveno pitanje : ,,Zasto bas ja? Uvek sam zdravo Zivela. Nisam pusila, ¢ak nisam pila ni
kafu!” Onda pocinje smenijivanje emocija, od brige do besa. Brige za porodicu, narocito za maloletnu c¢erku, do toga
da li ¢u uspeti sve obaveze da pozavrsavam.

Kljuénu ulogu imala je starija ¢erka koja me je kroz tu borbu vodila korak po korak, ne saopstavajuci unapred sta me
eka. Dosta informacija je prikupila i preko interneta, a majka njenoga druga ve¢ se dve godine borila sa ovom boles¢u.
Izdrzala sam lecenje vodeno kombinovanom terapijom po protokolu VAD ( 7 ciklusa ) uz bisfosfonate. Efekat pro-
cenjene terapije je ocenjen kao ,,dovoljan do vrlo dobre parcijalne remisije”. Zbog toga su u meni videli pogodnog
kandidata za autologu transplantaciju - mati¢nim celijama. U pauzama izmedu ciklusa odlazim kudéi gde obavljam
sve poslove majke, supruge, domacice. Brinem o basti, farbam neke zidove... Da bi me na neki nacin naterali da se
odmorim, ¢erka me Cesto vodi na Zlatibor.

Prikupljen je prilican broj mladih éelija i dana 08.07.2004. je uradena transplantacija u sterilnom bloku. Nazalost
dolazi do nepredvidene komplikacije u vidu imunoloske reakcije crevne sluznice na neki lek i pojave krvi u stolici. Tada
lekari ostaju nemocni i saopstavaju mojoj porodici da vise nista ne mogu da urade, i da se samo nadaju ¢udu da ne

dode do sepse. Bila sam prepustena sebi.



Boravak u sterilnoj sobi je i danas u mom secanju, najtezi period lecenja. Osim toga Sto mi je Zivot bio u pitanju, neke
druge stvari su mi jos bile teZe. Pre svega neadekvatna sterilna soba (danas je renovirana) u kojoj sam kao u nekom
staklenom kavezu bila izloZzena nemilosrdnom bljestanju julskog sunca. Postojeci klima uredaj mi je 24 ¢asa duvao
hladan vazduh u glavu i proizvodio strasnu buku. Zbog toga sam imala cudne koSmare. Izgubila sam oseéaj za vreme,
pa sam spavala danju, a budila se nocu.

Zbog necije grube greske ostajala sam danima bez svog obroka - barenog povréa, koje sam samo smela da jedem
zbog problema sa crevima. Sanjala sam hranu, narocito kako jedem socne crvene jagode i pijem Sampanjac, koji mi
rezak i hladan klizi niz grlo (nema sta, otmena kombinacija).

Nikada ne bih poverovala da ¢e se meni desiti, da glad nadvlada razum, a to se ipak dogodilo jedne veceri kada sam
se zbog izgladnelosti probudila. U sobi obasjanoj mesec¢inom ugledala sam zaboravljenu tacnu sa necijim ostacima
hrane - koricom kukurznog hleba(koji nisam smela da jedem). Oklevala sam samo jedan tren, bukvalno se bacila na
nju, i halapljivo je pojela. Posle toga je usledilo povracanje.

Jos jedna epizoda mi je ostala u ruznom secanju. Zbog cestih kolitisa, uskoro sam ostala bez bolni¢kih pidzama, tako
sam se nasla u situaciji da polu-naga budem izloZzena pogledima osoblja koje je tuda prolazilo, pa i nekog slucajnog
posetioca. Kasnije ¢erka donosi pelene za odrasle, ali dok je to trajalo, mislila sam da ¢u umreti, ne od bolesti, veé¢ od
ogromnog stida.

Ti nemili dogadaiji su nepravedno bacilli su senku na trud Citavog tima. Pa ipak to nije u mojim ocima nimalo umanijilo,
moje divljenje i postovanje prema nasim lekarima. Pre svega tu mislim na Dr Draganu Stamatovi¢ i njenu ulogu u
nasem lecenju kao doktora, ali jos vise kao ¢oveka. Pamtim njenu neverovatnu brigu i pozrtvovanje za sve pacijente
podjednako. Po zavrsteku radnog vremena telefonom bi se raspitivala za nas, a ponekad bi i skoknula da nas obide.
Jos uvek pamtim njenu ruku na mom Celu dok me bodri da izdrzim.

Dosao je dan mog izlaska iz bolnice, gde se efekat sprovedene terapije procenjuje kao povoljan do nivoa ,,vrlo dobre”
parcijalne remisije. Sledi nastavak terapije u kuénim uslovima. U pauzama izmedu terapija odlazim na putovanja radi
oporavka. U februaru mesecu kada je Beograd bio okovan ledom, za samo dva sata leta stizem u sun¢ani Tunis. Os-
tavljajuci sve ruzno iza sebe prepustam se plavetnilu ogromnog neba, po kojem leti mnostvo lasta, smaragdnom moru

i sladunjavom mirisu i lepoti cveca.



REC PACIJENTA

Mlada ¢erka i ja tu provodimo nezaboravne trenutke. U Tunisu sam bila ¢etiri puta i definitivno se zaljubila u pustinju
Saharu. Zauvek ¢u pamtiti veli¢anstven prizor zalaska sunca koji sam doZivela. No¢ je sa jedne strane pristizala kao
gusti oblak plavo-teget boje, koji se valjao preko pes¢anih dina, a na drugoj strani sunce na zalasku kao ogroman zlatni
disk na cijoj se pozadini ocrtavala silueta mladog TuniZanina na kamili. Tu sam dozZivela ,,najglasniju tiSinu”, jer kad se
malo udaljite i ostanete sami, cujete samo sopstveno disanje i lupanje srca. Naime to se dogada jer pesak oko vas
upija sve spoljne zvukove. DoZivela sam i pravu fatamorganu jednog grada sa svim minaretima.

Posle primliene injekcije interferona (zastita od infekcija) koju mi je davala moja ¢erka, iSla sam i na vratolomne voznje
dZipovima po pes¢anim dinama. Bila sam i na jos jednom putovanju za pamcenje - krstarenje dolinom Nila.

Danas posle skoro 14 godina naucila sam da su moja bolest, odlasci na kontrole, kao i povremeno uzimanje biopsija
kostane srZi - sastavni deo mog Zivota. Doktori su nas naucili da je svaki pacijent slucaj za sebe pa je tako i pristup sva-
kome od nas individualan. Ja se danas nalazim u takozvanoj ,,vrstoj kompletnoj remisiji” , i kako moja mlada doktorka
Marija Elez kaze, kod mene ima jos uvek manevarskog prostora za leCenje i nisu iscrpljene sve mogucénosti.

lako jos uvek nije pronaden lek za ovu bolest, mnogo toga se promenilo u pristupu lecenju. Kada sam se ja razbolela, Talid-
omid koji mi je bio neophodan nije se ni mogao naci u prodayji, pa smo se dovijali na razne nacine. Sada sem Talidomida, koji
se danas daje u prvoj liniji odbrane i lako je dostupan (ja sam ga pila 5 godina a danas se ne daje na duZe od par meseci) tu
su i Bortezomib za koji smo se dugo borili da konacno dode do nas, a uskoro i Lenalidomid. lako ovo naizgled deluje dobro,

u svetu je dostupno mnogo vise lekova, a kod nas se za 14 godina moje bolesti pojavijuje tek treci. Metod lecenja je manje
agresivan, sve vise lekara je upoznato sa ovom bolescu, tako da se ne gubi dragoceno vreme za postavijanje dijagnoze.
Ostaje nam samo da se nadamo da cemo uskoro dobiti jos lekova, jer naZalost postoje pacijenti koji ne reaguju dovoljno
dobro na postojece terapije od kojih im zavisi Zivot.

Sada ne primam nikakve terapije sem vitaminske. Naravno da su ostale
mnoge posledice ovog leCenja. One koje meni smetaju su trajna neuropatija
donjih ekstremiteta, Cesti bronhitisi... Sve su to ipak sitnice u odnosu na ono
sto sam izdrzala.

Vodim relativno kvalitetan zZivot, sa mojim najblizima. Mlada cerka koja je
na pocetku bolesti bila jo$ srednjoskolac, danas je svrseni student biologije
(radi, ne u struci) i to znanje vesto primenjuje u vodenju Udruzenja obole-
lih od multiplog mijeloma Srbije, Ciji je i predsednik. Starija cerka i zet su
me ucinili bakom i obradovali me najsladom unucicom. Vreme provedeno
sa njom, mi je najdragocenije. Ona mi je najbolja terapija. DruZenje sa mojim
prijateljima i Citanje knjiga su takode nezamenljivi.

A kad se od svega umorim onda je tu moja mala basta u kojoj nalazim svoj
mir. Ne znam Sta ce se u buducnosti desavati po pitanju mog zdravlja, ali ja
se time ne zamaram. Kao i svi pacijenti Zivim za svaki poklonjeni dan, a ono
sto je izvesno je da mojih prozivljenih 14 godina Zivota nista i niko ne moze
vise uzeti!

Lesrnia kesic

pacijentkinja obolelela od multiplog mijeloma




REC STRUKE

BECKWITH WIEDEMANN SINDROM

1.5ta je Beckwith Wiedemannov sindrom?

Beckwith-Wiedemann sindrom (BWS; MKB Q87.3) je geneticki uzrokovan i dovodi do poremecaja regulacije rasta.
Najcesce karakteristike su: makrozomija (prekomeran rast tela), makroglosija (uvecan jezik), defekti trbusnog zida,
povecan rizik ka embrionalnim tumorima u detinjstvu, abnormalnosti bubrega, hipoglikemija (sniZzene vrednosti
Secera u krvi) u prvom mesecu Zivota.

2. Sta je uzork ove bolesti?

BWS je uzrokovan razli¢itim genetickim alteracijama koje dovode do izmenjene funkcije gena na hromozomu 11.
Molekularne podgrupe bolesti dovode do razlicitog rekurentnog rizika i razlicitog klinickog nalaza kod zahvaéenih
osoba.

3. Koji su simptomi i kada se javljaju?

Klinicke karakteristike po kojima se osobe zahvacene
ovim sindromom u decijoj dobi mogu prepoznati su:
uvecan jezik (makroglosia), prekomeran rast (mac-
rosomia), hipoglikemija, omfalocela (defekt prednjeg
trbusnog zida)/umbilikalna hernija (pupcana kila), em-
brionalni tumori, vaskularne malformacije (malformaci-
je krvnih sudova), visceromegalija (uvecani unutrasniji
organi), pozitivna porodi¢na anamneza, rascep nepca
(retko).

Prvi simptomi Beckwith Wiedemann sindroma mogu
da se uoce vec na rodenju i u prvih nekoliko godina
Zivota. Abnormalan rast se takode moze manifestova-
ti kao hemihiperplazija (jedna strana tela raste vise od
druge) i/ili makroglosija (uvecan jezik) Sto moze dovesti
do poteskoca u hranjenju, govoru i retko do poremeca-
ja disanja pri spavanju. Kod 30-50% novorodencadi
registruju se hipoglikemije (snizene vrednosti Se¢era u
krvi).

Klinicke slika Beckwith Wiermnnovog sindroma

Src¢ane malformacije u vidu uvecanja srca (kardiomegalija) se mogu javiti kod 9-34% osoba. Kardiomiopatija se retko
javlja. U odrasloj dobi se kod vecine osoba simptomi uglavnom povlace, a telesna visina je uobicajena. Sindrom je
karakteristican po tome $to osobe sa ovim sindromom imaju visoku predispoziciju ka tumorima (embrionalnim ma-
lignim tumorima) primarno u prvih 8 godina Zivota sa procenjenim rizikom koji iznosi od 3-43%.

4. Kako se postavlja dijagnoza i da li je moguce postaviti dijagnozu u Srbiji?

e Klinicka dijagnoza se postavija na osnovu prisustva minimalno tri karakteristicna klinicka nalaza (3 major znaka) ili
2 major znaka i 1 minor znak.
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e Major znaci:

6] Macrosomia (teZina i visina/duzina >97. percentila)

] Macroglosija

] Hemihiperplazija (asimetrican prekomerni rast jedne ili viSe regije tela)

] Omfalocela (defekt prednjeg trbusnog zida) ili umbilikalna hernija

I} Embrionalni tumor (npr. Wilmsov tumor, hepatoblastom, neuroblastom, rabdomiosarkom u detinjstvu

] Visceromegalija ukljucuje jedan ili vise intraabdominalnih organa: jetra, slezina, bubrezi, nadbubrezne
Zlezde, i/ili pankreas

] Abnormalnosti bubrega ukljucuju strukturne abnormalnosti, nefromegaliju, nefrokalcinozu

] Linearni usek na usnoj resici i/ili jamice oko heliksa

] Mezenhimalna displazija placente

& Rascep nepca (retko kod BWS)

& Kardiomiopatija (retko kod BWS)

] Pozitivna porodicna anamneza (21 clan porodice sa klinickom dijagnozom BWS ili anamneza koja

sugerise BWS)

e Minor znaci (manje specificni znaci):

Polihidramnion i prevremeni porodaj

Hipoglikemija novorodenceta

Vaskularne lezije koje ukljucuju nevus simpleks (na celu, glabeli, i/ili na zadnjoj strani vrata) ili heman
giomi (kutani ili ekstrakutani)

Karakteristican izgled lica

Strukturne anomalije srca i kardiomegalija

Dijastaza misica rectusa abdominisa

Ubrzana kostana starost (Cesto se javija kod sindroma prekomernog rasta i kod endokrinoloskih
poremecaja)

N N B

N N

Kod osoba zahvacenih BWS opisuje se nekoliko razli¢itih oblika tumora. Tumori se veoma retko javljaju nakon 10-
te godine Zivota, i rizik ka tumorima opada tokom vremena i tada je slican riziku u opstoj populaciji. Najvedi rizik
od tumora imaju ona deca koja imaju hemihiperplaziju i organomegaliju (uvecanje organa), narocito nefromegaliju
(uvecan bubreg), u odnosu na decu koja imaju samo izolovanu hemihipertrofiju. Najéesci tumori koji se mogu javiti su:
Wilmsov tumor (tumor bubrega; oko 40% slucajeva); hepatoblastom (tumor jetre); adrenokortikalni karcinom (tumor
nadbubrega oko 20% slucajeva); neuroblastom; rabdomiosarkom.

e Pozitivan citogenetski i molekularni test moze da potvrdi dijagnozu, medutim, negativan nalaz ne moZze uvek da isk-
ljuci postojanje ovog sindroma. Citogenetski detektabilne abnormalnosti zahvataju hromozom 11p15 i nalaze se kod
oko 1% zahvaceniih osoba. Molekularno genetsko testiranje moze identifikovati gubitak metilacije imprinting centra
majcinog hromozoma (IC2) kod oko 50% zahvacenih osoba. Oceva uniparentalna dizomija se moze utvrditi kod oko
20% osoba i prekomerna metilacija imprinting centra maternalnog hromozoma IC1 kod oko 5% osoba.

Klinicka i citogenetska dijagnoza se moZe postaviti u Srbiji. Dodatna dijagnostika se moze sprovesti u inostranstvu.
Geneticki testovi i metode koje su trenutno dostupne mogu da identifikuju oko 80% genetickih mutacija koje uz-
rokuju BWS.
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5. Kako se leci Beckwith Wiedemannov sindrom?

Tretman manifestacija BWS uklju¢uje standardne suportivne medicinske i hirurske mere lecenja.

Skrining hipoglikemija se preporucuje kod svakog novorodenceta kod kog postoji povecan rizik ka BWS.

Lec¢enje hipoglikemije smanjuje rizik CNS komplikacija. Hirurska korekcija abdominalnog zida je neophodna u slucaju
omfalocele. Endotrahealna intubacija je ponekad neophodna u slu¢ajevima kompromitovanog disanja usled makro-
glosije. Deca sa makroglosijom mogu imati benefit od hirurske korekcije jezika u uzrastu odojceta ili u ranom
detinjstvu i od logopedskog tretmana za razvoj govora. Hirurski tretman je terapija izbora za hemihiperplaziju. Neo-
plazme se tretiraju prema standarnim onkoloskim protokolima od strane onkologa. Nefrokalcinoza i ostali nalazi na
bubregu treba da budu procenjeni i leceni od strane decijeg nefrologa. Deca sa strukturnim anomalijama gastrointes-
tinalnog trakta od strane gastroenterologa, kardiolog za kardiovaskularne probleme.

Prevencija sekundarnih komplikacija se sprovodi kroz evaluaciju: Monitorovati hipoglikemiju, narocito u novorodenac-
kom periodu, sprovoditi skrining za embrionalne tumore usltrasonografski, svaka 3 meseca do 8. godine Zivota, moni-
torovati nivo alfa feto proteina (AFP) svaka 3 meseca tokom prve 4 godine Zivota radi rane detekcije hepatoblastoma.
Nakon toga godisnje ultrasonografske kontrole i dva puta godisnje odredivanje urinarnog odnosa (kalcijum/kreatinin),
a ostale kontrole u zavisnosti od manifestacija BWS.

6. Koji lekar specijalista je zaduzen za pracenje pacijenata obolelih od ove bolesti?

PredloZen pristup u medicinskom pracenju i le¢enju je multidisciplinaran pristup obzirom na multisistemsku zah-
vacenost. Na oboljenje moZe da posumnja na rodenju neonatolog. Pra¢enjem rasta i razvoja na oboljenje mozZe da
posumnja pedijatar u razvojnom savetovalistu. Kod novorodencadi zahvaéenih ovim sindromom koji imaju defekt
trbusnog zida moze da posumnja hirurg. U zavisnosti od klini¢kih manifestacija tim lekara u¢estvuje u medicinskoj
evaluaciji osoba zahvaéenih ovim sindromom. To su najcesce pedijatar, hirurg, ORL specijalista, onkolog, neonatolog,
geneticar, nefrolog, gastroenterolog, kardiolog i po potrebi lekari drugih specijalnosti.

7. Kako se leci?

Lece se manifestacije bolesti. U slucaju hipoglikemije, vazno je korigovati hipoglikemiju. U slu¢aju potrebe za hirurs-
kom intervencijom sprovodi se operativno lecenje. U slucaju potrebe za logopedski tretman ukljucuje se logoped. U
slucaju detekcije tumora sprovodi se lecenje prema protokolu onkologa u zavisnosti od vrste tumora.

8. Da li postoje klinicka ispitivanja o ovoj bolesti u svetu?
Trenutno je evidentirano osamnaest klinickih istraZivanja vezanih za ovo oboljenje koja su u toku (u Italiji, Nemackoj
Spaniji, Velikoj Britaniji, Kanadi, Francuskoj).

9. Koliko je bolest retka?
Oboljenje BWS jeste retko oboljenje sa ucestalo$éu od oko 1:13700.

10. Gde se mozZe naci podrska i vise informacija o ovoj bolesti?

Vise podataka o ovom oboljenju moZe se pronaci na sajtovima:
Orphanet

Genetics Home Centre

National Organization for Rare Disorder (NORD)

OMIM

Cancer.net

Doc.dr Ivana Kavecan - nacelnik Odeljenja za medicinsku genetiku
Institut za zdravstvenu zastitu dece i omladine Vojvodine




DOGODILO SE...
HAE GODISNJI SUSRET

U nedelju 23. aprila, Udruzenje za hereditarni angioedem - HAE Srbija je u prostorijama Impakt haba u Beogradu
odrzalo svoj godisnji sastanak i obeleZilo godinu dana rada.
Sastanku su, pored pacijenata i lekara iz svih krajeva zemlje koji Cine Strucni odbor HAE Srbija, prisustvovali i prijatelji
iz drugih udruZenja za retke bolesti.
Osim sto predstavija prvi zajednicki susret ove vrste, HAE Srbija ¢e april 2017. pamtiti po vestima da ce prvi put,
nakon 30 godina - tokom kojih su mnoge porodice izubile svoje voljene zbog ove retke, teske i po Zivot opasne
bolesti - i pacijentima u Srbiji, ukljuc¢ujuci najmlade, postati dostupna odredena kolicina visokodelotvornih lekova koji
- a?vaj uzivot UI_CJ - smrton?nog 7ap a HAF’ Zahvaljujuci visemesec¢nom kontinuiranom radu udruze-
4. nja HAE Srbija i podizanju svesti opsSte i stru¢ne javnosti o
ovom retkom poremecaju imunskog sistema, Vlada Srbije
je, na predlog Ministarstva zdravlja, na sednici 20. aprila,
donela zakljucak o izmeni zakljucka o finansiranju lecenja
osoba obolelih od retkih bolesti u 2017, kojim je sredstva

u iznosu od 81 milion dinara opredelila za nabavku lekova
za HAE.

Tim povodom, prisutnima se obratila predsednica udruzenja lvana Golubovic, koja je istakla da ova odluka predstavija
odluku od Zivotnog znacaja za sve pacijente s HAE u Srbiji, jer se napokon vise nece gubiti Zivoti zbog bolesti koja se uz
lekove danas moze u potpunosti kontrolisati.

Ona je dodala da je udruZenje zatraZilo od ministarstva da se za
narednu godine planiraju veca sredstva za le¢enje HAE i istovre-
meno izrazila nadu da ée Republicki fond za zdravstveno osigu-
ranje u saradnji s udruZenjem pacijenata ove godine brzo realizo-
vati zakljucak i uspeti da dobavi sto vecu koli¢inu lekova od novca
koji je opredeljen u te svrhe.

Kao vazno pitanje istakla je i pitanje distribucije lekova za HAE,
koje pacijenti koji boluju od ove retke bolesti - ukljucujudi na-
jmlade, za koje je dostupna samo terapija koja se primenjuje in-
travenski - u svakom trenutku moraju imati kod sebe. U prilog
kucnoj terapiji i samostalnoj primeni, navela je, govore i razlozi
medicinske prirode (otok disajne puteve moze da zatvori u roku
od 20 minuta) i ekonomske (rana primena smanjuje broj doza
neophodnih za tretiranje napada). Osim toga, zahtev udruzenja
podrzan je svim svetskim smernicama, u kojima nosi oznaku ,jaka
preporuka®.

prezentacija lvane Golubovié,predsednice HAE

S obzirom na to da svi lekovi za HAE imaju odobrenje EMA za samostalnu primenu i da je model kuéne terapije u
Srbiji ve¢ primenjen u slu¢aju hemofilije, Ivana Golubovic je izrazila nadu da se u Srbiji neé¢e dogoditi situacija kao u
Makedoniji, gde je bilo potrebno da trudnica koja se gusila putuje iz jednog u drugi grad kako bi primila terapiju da
bi nadlezni shvatili zasto je neophodno da pacijenti s HAE svoje lekove imaju kod sebe i da su oni ili ¢lanovi njihove
porodice obuceni da ih primene u slucaju potrebe.

Pored Ivane Golubovi¢, prisutnima se takode obratila dr Sladana Andrejevic, predsednik Stru¢nog odbora HAE Srbija,
koja je iskoristila priliku da pozdravi dr Dusanku Markovi¢, nacelnicu Imunoloske laboratorije Klinickog centra Ni$ i
novog ¢lana Stru¢nog odbora. Buduci da se u regionu za koji je odgovoran Klini¢ki centar u NiSu nalazi 80 odsto svih
nedijagnostikovanih pacijenata s HAE, udruZenju HAE Srbija je narocito drago Sto sada i osobe s juga zemlje koje
sumnjaju da boluju od HAE Srbija imaju kome da se obrate za pomo¢.
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KONGRES PREVENTIVNE PEDLJATRIJE

Simboli¢no, na Svetskidan zdravlja, 7. aprila 2017. godine otvoren je Cetvrti kongres preventivne pedijatrije. UdruZenje
za preventivnu pedijatriju Srbije organizovalo je trodnevnu edukaciju u Novom Sadu za lekare i medicinske tehnicare.
Ucestvovali su i strucnjaci iz okolnih zemalja - Hrvatske, Bosne i Hercegovine, Crne Gore, Kosova, Makedonije.

Na Kongresu su iznete novine vaZne ne samo u sprecavanju, vec i u dijagnostici i leCenju bolesti.

Istaknuta je vaznost preventivnih sistematskih pregleda u skola-
ma, a u Novom Sadu ce biti otvorena i ambulanta pri osnovnoj
Skoli ¢iji zaposleni ¢e imati za cilj da u znacajnoj meri unaprede
zdravlje dece i ukazu na zdrave navike koje treba da steknu da
bi sacuvali svoje i zdravlje svojih bliznjih. U edukaciju najmladih
ukljuceni su i prosvetni radnici i vaspitaci, u Sta su svi polaznici
Kongresa imali priliku da se uvere. Deca vrti¢a “Carobni svet” iz
Novog Sada su izvela priredbu posveéenu zdravoj ishrani, higi-

jeni i fizickoj aktivnosti.

Nas casopis je izazvao veliko interesovanije prisutnih

Lekari primarne zdravstvene zastite su tokom predavanja imali priliku da medusobno uporede rad ambulanti i una-
prede saradnju sa viSim nivoima zdravstvene zastite. S tim u vezi razmatran je problem i sa Intergrisanim Zdravstven-
im Informacionim Sistemom - IZIS-om zbog nemogucnosti zakazivanja termina za pojedine preglede. Kako je recimo,
vaznije na vreme dijagnostikovati Tethered cord sindrom (sindrom zategnute kicmene mozdine) potrebno je da sto
pre pacijent bude upucen neurohirurgu i da se u najskorijem moguéem roku uradi ultrazvucni pregled kicmene moz-
dine jer kostane strukture u kasnijem uzrastu onemogucavaju ovakav pregled, a pacijent se tada upuduje na magnet-

nu rezonancu koja iziskuje vise sredstava iz budzeta Fonda za zdravstveno osiguranje. Moderatori sesije su bili prof.
dr Maja Nikoli¢, doc. dr Nebojsa Kavari¢ i prim mr sc med Branislava Stanimirov.

Okrugli sto Izazovi u sprovodenju imunizacije juce, danas, sutra

Znacajno mesto u oc¢uvanju zdravlja zauzima i redovna fizicka aktivnost. Ukoliko je primenjena pravilno, umereno i
u skladu sa moguénostima organizma u decijem uzrastu najvaznija je za pravilno razvijanje kostiju, zglobova i misic¢a.
Skolioza i kifoza su bolesti savremenog drustva, usled sedentarnog nacina zivota i koriséenja modernih tehnologija.
Deca koja aktivno treniraju u sportskim klubovima imaju redovne Sestomesecne sistematske preglede specijalista
sportske medicine na kojima se utvrduje sposobnost deteta za bavljenje sportom. Takode, na takvim pregledima dete
moze dobiti informaciju i o tome da li je taj sport koji trenira bas pravi za njega i da li treba da promeni sport kako

njegovo zdravlje ne bi bilo naruseno.
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Skolski sport dobija na znacaju jer od sada i deca koja se takmice na skolskim prvenstvima moraju prodi sistematski
pregled izabranog lekara kojim se utvrduje opsta zdravstvena sposobnost i dobiti overenu sportsku knjizicu za skol-
ska takmicenja. Za to je dovoljan pregled po sistemima i laboratorijski pregled koji se, po Stru¢nom metodoloskom
uputstvu, redovno obavljaju u neparnim razredima $kola. Moderatori sesije su bili dr Tamara Gavrilovi¢, dr Dragan
Radovanovic i dr Jadranka Plavsic.

U prevenciju naslednih bolesti ukljuceni su, pored pedijatara, i ginekolozi, lekari opste medicine, psiholozi, medicinske
sestre. U okviru pojedinih domova zdravlja osnovane su sluzbe za planiranje porodice, Skole za trudnice, skole roditel-
jstva. Kako doc. dr Nebojsa Kavari¢ istice, u nekim gradovima takve sluzbe su ukinute jer nema dovoljno specijalista
koji bi bili zaduzeni za rad u ovim organizacijama, a postojeci kadar je opterecen prevelikim obimom posla sa pacijen-
tima.

U cilju oc¢uvanja reproduktivnog zdravlja plan je uvodenje predmeta u skoli koji ¢e deci omoguditi edukaciju i os-
lobadanje od straha od bolesti. Takav projekat je vec¢ zaZiveo u Hrvatskoj, gde ucenici na predmetu “zdravstveni
odgoj” uce o anatomiji, polno odgovornom ponasanju, rizicnim ponasanjima i prevenciji kako polno prenosivih bolesti,
tako i nezeljenih maloletnickih trudnoc¢a. Po recima dr Dubravka Lepusica, ginekologa KBC “Sestre milosrdnice” iz
Zagreba, vlastiti izbor je jedino mogu¢ ako postoji znanje.

Najposecenija sekcija Kongresa i najznacajnija tema pre-
vencije je bila imunizacija kojoj je bio dodeljen ceo jedan
dan na ovom trodnevnom stru¢nom skupu. Moderato-
ri sesije dr Snezana Medi¢, prim mr sc med Branislava
Stanimirov i dr Durda Spanovi¢ i ucesnici diskusije prof.
dr Vladimir Petrovic i prof. dr Zoran Radovanovic¢ istakli
su znacajnost vakcinacije ali i porazavajuce rezultate is-
traZivanja procenta vakcinisanog stanovnistva. Vazno je
ispuniti potrebe deteta i socijalne sredine, a ne samo Zelje
roditelja, koji u sve ve¢em broju odbijaju redovnu vakci-
naciju svoje dece. Povecanje broja vakcinisanih i zdravst-
vena prosvecéenost stanovnistva moguca je samo ukoliko
to rade edukovane osobe, a ne laici i oni kojima je samo cilj
da budu videni i za to dobiju nov¢anu naknadu.

Posle izvrsnih predavanja i radnog vikenda posetioci
odlaze zadovoljni i privilegovani Sto su prisustvovali Kon-
gresu najznacajnijeg dela medicine i sa voljom da unapre-
de zdravlje ne samo svojih pacijenata, nego i podignu svest
celokupnog stanovnistva o zdravim Zivotnim navikama i
znacajnosti preventivnih pregleda.

Jer prevencija je pola zdravlja.

Pult organizatora

N Mahiniae FoverioviC

Dom zdravlja Sremska Mitrovica
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FDA | EMA ODOBRILE PRVE TRETMANE ZA
KASNO INFANTILNI OBLIK BATENOVE BOLESTI
| SVE OBLIKE SPINALNE MISICNE ATROFIJE SMA

Americka Administracija za hranu i lekove (FDA), odobrila je danas lek “Brineura” (cerliponaza alfa) kao tretman za
specifican oblik Batenove bolesti. Brineura je prvi tretman, odobren od strane FDA, koji usporava gubitak hoda kod
pacijenata - dece sa simptomima od 3 godine i starije, a koja pate od kasno-infantilne varijante neuronske ceroidne

lipofuscinoze tip 2 (CLN2), poznatije i kao tripeptid peptidaza 1 (TPP1) deficijencija. Takode, odobrena je i terapija za
SMA pod nazivom SPINRAZA.

“FDA je posvecena odobravanju novih i inovativnih terapija za pacijente sa retkim bolestima, pogotovo u slucajevi-
ma gde ne postoji opcija odobrenog tretmana’; rekla je Julie Beitz, M.D., direktor Kancelarije za evaluaciju lekova Il

u Centru FDA za evaluaciju lekova i istraZivanje. “Odobravanje prvog leka za treatman ove forme Batenove bolesti
predstavija vaZan korak napred za pacijente koji pate od ove bolesti."

CLN2 je jedno iz grupe oboljenja poznatijih kao neuron-
ska ceroidna lipofuscinoza (NCL), poznate jos i po nazivu
Batenova bolest. CLN2 je redak nasledni poremecaj koji
prvenstveno pogada nervni sistem. U kasno infantilnom
obliku ove bolesti, prvi znaci i simptomi se obi¢no javljaju
izmedu 2.i4. godine. Prvi simpomi obi¢no su zaostajanje
u govoru, ucestali epilepti¢ni napadi i poteskocée u koor-
dinaciji pokreta (ataksija). Kod bolesne dece takode se
razvija i gréenje misica (mioklonus) i gubitak vida. CLN2
bolest utice na osnovne motoricke vestine, kao sto su
sedenje i hodanje. Osobama sa ovim oboljenjem cesto
su potrebna invalidska kolica ve¢ u ranom detinjstvu i
tipino ne prezive svoje tinejdzerske godine. Bateno-
va bolest je relativno retka, javlja se kod 2 do 4 deteta

na svakih 100.000 rodene dece (procena u Sjedinjenim
Americkim Drzavama).

Brineura

Brineura je enzimska terapija americke farmaceutske kompanije BioMarin. Njen aktivni sastojak (cerliponaza alfa)
je rekombinovana forma ljudskog TPP1, enzima koji nedostaje pacijentima sa CLN2 oboljenjem. Brineura se daje u
likvor (cerebrospinalnu tecnost) infuzijom preko specijalnog, hirurski postavljenog rezervoara i katetera u glavi (sprava
za intraventrikularni pristup). Brineura se mora primenjivati pod sterilnim uslovima kako bi se smanijio rizik od infek-
cija, a tretman se mora sprovoditi od strane medicinskog stru¢njaka upoznatog sa intraventrikularnom primenom
lekova. Preporucena doza Brineure kod pedijatrijskih pacijenata od 3 godine i starijih je 300mg primenjenih jednom,
svake druge nedelje, putem intraventrikularne infuzije, pra¢ene infuzijom elektrolita. Kompletan tretman Brineurom,
ukljucujuci i neophodnu intravetrikularnu infuziju elektrolita, traje otprilike 4.5 sata. Pred-treatman pacijenata sa an-
tihistaminima, sa ili bez antipiretika (lekova za prevenciju ili tretman povisene temperature) ili kortikosteroidima, pre-
porucuje se 30 do 60 minuta pre pocetka same infuzije.

Efikasnost Brineure je utvrdena putem nerandomizovane, jednostruke (single-arm) studije sa povecavanjem doze,
kod 22 simptomati¢na pacijenta-dece sa CLN2 oboljenjem, sto je uporedeno sa 42 netretirana pacijenta sa CLN2
oboljenjem putem istorijata bolesti nezavisne kontrolne grupe, koji su barem 3 godine starosti i imaju motoricke i
govorne simptome. Uzimajuci u obzir starost, bazi¢nu sposobnost hodanja i genotip, pacijenti tretirani Brineurom su
pokazali smanjen gubitak sposobnosti hodanja u poredenju sa netretiranim pacijentima iz nezavisne kontrolne grupe.
Sigurnost Brineure je procenjena kod 24 pacijenta sa CLN2 oboljenjem starosti od 3 do 8 godina koji su primili barem
1 dozu Brineure tokom klinickie studije. Sigurnost i efikasnost Brineure nisu procenjeni kod pacijenata mladih od 3

godine.
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Najcesca nezeljena dejstva i nuspojave kod pacijenata tretiranih Brineurom ukljucuje povisene temperature, abnor-
malnosti EKG-a ukljucujudi usporen rad srca (bradikardija), hipersenzitivnhost, smanjenje ili povecanje proteina likvora,
povracanje, epilepti¢ne napade, hematom (abnormalno sakupljanje krvi van krvnih sudova), glavobolje, iritabilnost,
povecanije broja belih krvnih zrnaca u likvoru (pleocitoza), infekcije vezane za kateter, ose¢anje nervoze i nizak krvni
pritisak.

Brineura ne treba da se primenjuje kod pacijenata kod kojih postoje znaci akutnih komplikacija sa intraventrikularnim
kateterom (npr. curenje, neispravnost ili znaci infekcije kao Sto su oticanje, crvenilo skalpa, izlivanje tecnosti ili is-
pupcenje na skalpu oko ili ispod intraventrikularnog katetera). U slucaju komplikacije sa intraventrikularnim katet-
erom, medicinski struc¢njaci treba da prekinu infuziju Brineure i potraZe uputstvo proizvodaca katetera radi daljih
instrukcija. Uz to, medicinski stru¢njaci treba da rutinski testiraju likvor pacijenta kako bi otkrili eventualne znake
infekcije. Brineura ne treba da se koristi kod pacijenata sa ventrikuloperitonealnim Santom (medicinska sprava koja
olaksava pritisak na mozak uzrokovan nakupljanjem te¢nosti).

Medicinski stru¢njaci treba da prate i vitalne znakove (krvni pritisak, rad srca itd.) pre pocetka infuzije, zatim periodic-
no tokom infuzije, kao i posle infuzije. Takode, treba da se prati elektrokardiogram (EKG) tokom infuzije kod pacije-
nata sa istorijom usporenog srcanog ritma (bradikardija), poremecajem provodenja (oslabljena progresija elektri¢nih
impulse kroz srce) ili strukturnim sréanim bolestima (defekti ili abnormalnosti srca), posto neki pacijenti sa CLN2
oboljenjem mogu da razviju poremecaje provodenja ili sr¢ana oboljenja. Hipersenzitivne reakcije su takode prijavljene
kod pacijenata tretiranih Brineurom. Usled moguce anafilakse, odgovaraju¢a medicinska podrska treba da bude na
raspolaganju prilikom primene Brineure. Ukoliko dode do anafilakse, infuziju treba smesta prekinuti i zapoceti odgo-
varajuci tretman.

FDA ¢e zahtevati da proizvodac Brineure dalje procenjuje sigurnost primene Brineure kod CLN2 pacijenata mladih
od 2 godine, ukljucujuéi probleme i komplikacije vezane za kateter i njegovu rutinsku upotrebu. Dodatno, dugoroc¢na
studija sigurnosti ¢e minimalno 10 godina pratiti CLN2 pacijente koji primaju Brineuru.

UdruZenje Zivot

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 firmama, ali i fakultetima, Skolama, vrti¢ima, sportskim klubovi-
ma, itd., koji se mogu pridruziti i pomoci kupovinom majica s logom UdruZenja Zivot. Na istu majicu, po Zelji onih koji se
prikljucuju, postoji moguénost 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 pomazu 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 pomoc: i kupovinom promo paketa koji osim majice 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 pomoc najpotrebnija.




DOGODILO SE... EK}

PREMIJERA FILMA ,LICA LAFORE"

Dana 25.05.2017. u Beogradu je odrzana premijera dokumentarnog filma Denisa Bojic¢a "Lica Lafore” koji predstvalja
"pric¢u o porodici koja je odlucila da pokrene svet”.

L]

b

Branslav leci¢ recezent filma ' ¢ reditelj filma Denis Boji¢

"Ovaj film ekranizuje borbu za pronalazak leka za jednu od najteZih decijih bolesti na svetu, Laforinu bolest. Ovaj
najteZi i najredi oblik epilepsije kod ljudi odnosi Zivote dece Zirom sveta. lako je proslo vise od stotinu godina od
prvog opisa bolesti, farmaceutske kompanije i drZzavni fondovi nisu bili dovoljno zainteresovani za finansiranje
istraZivanja jer je bolest retka.

Sav teret u finansiranju istraZivanja leka za ovu bolest na sebe preuzima Lafora asocijacija i porodice Sirom sveta, Cija
su deca osudena na smrtnu kaznu. Za svaku od njih,vremena je sve manje.

Jedna porodica je odlucila da nece stati dok Lafora ne bude zbrisana sa lica zemlje. Boreci se protiv mnogo jaceg
neprijatelja, porodica Gajic ¢ini nemoguce u Zelji da spasi Zivot svoje dece. Sa druge strane sveta, u Kanadi, prof. Mina-
sian i njegov tim istraZivaca vise od deceniju pokusavaju da otkriju lek za ovu smrtonosnu bolest.

Napor jedne porodice da pokrene planetu i entuzijazam vodecih svetskih naucnika, bi¢e spojeni u nevorovatnoj snazi
liudskog duha, koji pomera granice u svetu nauke i pokazuje da nista nije nemoguce.”

Da.....film jeste teZak .......i fascinantan .......bol i tuga nece nestati ako

a memmiemecn — mj okrecemo glavu od realnosti, ali ako pogledamo surovom Zivotu
wik=no .
¥

pravo u oci- neko dete ce dobiti lek i ....preZiveti......moZda to nece
biti moje dete.....ali moje dete sutra moZe biti vase dete........

s, ’
TOKYMEHTAPHH ®HAM

TEHMCA BOJURA

Snjezana Gaji¢, majka heroj i Bojana Mirosavljevic¢
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SPINRAZA® (nusinersen) ODOBRENO U EVROPSKOJ
UNIJI KRO TERAPIJA PRVOG IZBORA U LECENJU
SPINALNE MISICNE ATROFIJE

“Kao deo nase misije poboljsanja Zivota obolelih od SMA, ostajemo verni nasoj resenosti da u saradnji sa zdravstvenim
profesionalcima, interesnim grupama i viadinim agencijama, osiguramo sto brZi pristup bolesnicima ovom znacajnom
tretmanu SPINRAZA-om.”

Objavljeno da je Evropska Komisija (EC) dala dozvolu za upotrebu SPINRAZA®(nusinersen) za lecenje spinalne
misSi¢ne atrofije (SMA), SMA je najcesc¢a forma bolesti i od ove forme boluje priblizno 95% svih SMA bolesnika. SMA
je vodedi genetski uzrok smrti odojcadi sa progresivnom, onesposobljavaju¢om misiénom slabos¢u. SPINRAZA je
pregledan od strane Evropske Agencije za Lekove (EMA) po ubrzanom programu, namenjenom za obezbedivanje
ubrzanog pristupa za one bolesti, gde medicinske potrebe nisu zadovoljene.

“Danas smo spojili pojedince i porodice koji su pogodene SMA u celoj Evropi u proslavi odobrenja SPINRAZA-e. Na
osnovu robusnog prikazanog efikasnog i bezbednosnog profila u klinickim studijama, verujemo da ¢e SPINRAZA ima-
ti znacajan uticaj na odojcad, decu i odrasle osobe sa ovom razaraju¢om bolescéu,” rekao je Michel Vounatsos, glavni
izvrsni direktor Biogena. “Kao deo ove misije poboljsanja Zivota obolelih od SMA, ostajemo verni nasoj resenosti da
u saradnji sa zdravstvenim profesionalcima, interesnim grupama i vladinim agencijama, osiguramo Sto brZi pristup
bolesnicima ovom znacajnom tretmanu SPINRAZA-om.”

Odobrenje za SPINRAZA-u je primarno zasnovano na rezultatima dve klju¢ne multicentri¢ne, kontrolisane studije,
ukljucujudi i finalne podatke ENDEAR (SMA sa poc¢etkom u novorodenackom uzrastu) i priviemene podatke CHER-
ISH (SMA sa kasnijim pocetkom) studija. Oba su pokazala klinicki znacajnu efikasnost i povoljan bezbednosni profil
SPINRAZA-e. Podaci za odobrenje su potvrdeni i studijom otvorenog dizajna kod pred- simptomatskih i simptom-
atskih pacijenata, kod kojih je bolest verovatna ili klinicki sigurna, sa tipovima 1, 2 i 3 SMA.

Zavrsne analize ENDEAR studije, pokazale su da je statisticki znacajno vedi broj pacijenata postiglo definisanu fazu
motornog razvoja u grupi na SPINRAZA (51%) u odnosu na kontrolnu grupu (0%) (p<0.0001). Neka novorodencad u
SPINRAZA grupi dostigla su i punu motornu kontrolu glave, mogucnost prevrtanja, sedenja i stajanja.

Dodatno, novorodencad lecena sa SPINRAZA-om, pokazala su statisticki znacajnu redukciju rizika (47%) od smrtnog
ishoda ili potrebe za trajnom vestackom ventilacijom (p=0.0046).

Preliminarna analiza CHERISH studije, pokazalo je statisticki znacajan i klinicki relevantno poboljSanje motorne funk-
cije kod dece sa SMA kasnog nastanka (najverovatnije u pravcu razvoja Tipa 2 ili Tipa 3) lecenih sa SPINRAZA u
poredenju sa nelecenom decom. Poboljsanje se meri Hammersmith Functional Motor Scale Expanded (HFMSE) i po-
kazuje razliku od 5.9 bodova srednje vrednosti od ukljucivanja u studiju do Meseca 15 na HFMSE skali (p=0.0000002).
HFMSE je pouzdano i validirano orude, specificno dizajnirano da proceni motornu funkciju kod dece sa SMA. Podaci
na kraju 3 faze su bili konzistentni sa preliminarnim analizama koji su predstavljeni na godiSnjem sastanku Americke
Neuroloske Akademije u Bostonu, Masacusets., u aprilu 2017.

“Sveukupni klinicki nalaz podrZava podatke o efikasnosti i bezbednosti SPINRAZA-e kod velikog broja pojedinaca obole-
lih od SMA, ukljucujuci i znacajno poboljSanje motornog razvoja i redukciju rizika od smrti odojceta,” rekao je Prof. Dr. Jan
Kirschner iz Univerzitetskog medicinskog Centra iz Frajburga, Nemacka. “Ovo do sada nezabeleZeno poboljsanje donosi
nadu zajednici u kojoj nije bilo odobrenog lecenja postepenog gubitka motorne funkcije. Sada vidimo motorno poboljsan-
je sa SPINRAZA-om, kakvo do sada prirodnim tokom bolesti nije videno.”
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SPINRAZA se mora primeniti u vidu intratekalne injekcije, Sto terapiju direktno dostavlja u cerebrospinalnu te¢nost
(CSF) oko ki¢cmene mozdine,3 gde dolazi do degeneracije motornih neurona kod obolelog od SMA zbog nedovoljnog
nivoa preZivljavanja protein motornog neurona (SMN).4

SPINRAZA je pokazala povoljan sigurnosni profil. Trombocitopenija, bubrezna toksic¢nost i poremecaji koagulacije,
ukljucujuci i tesku trombocitopeniju je zabelezena nakon primene subkutanog ili intravenskog antisense oligonuk-
leotida. Postoji rizik od nezZeljenih dejstava u sklopu procedure lumbalne punkcije (npr. glavobolja, bol u ledima i
povracanje).

Vreme dostupnosti SPINRAZA-e u zemljama EU bice razlicito, po lokalnim principima nadoknade i pristupnim pute-
vima. Biogen saraduje sa zdravstvenim sistemima i drzavnim agencijama u EU, da bi obezbedili pacijentima pristup
SPINRAZA-i.

U 2016-toj godini, kao odgovor na potrebu za leCenje najteze obolelih od SMA, Biogen je sponzorisao jednu od
najvecih, prethodno odobrenih, besplatnih Programa Prosirenog Pristupa (EAP) leenja retkih bolesti. EAP je dovela
do inicijacije i kontinuiranog lecenja vise od 350 pacijenata, koji su ispunili uklju¢ne kriterijume, obolelih od SMA sa
pocetkom u novorodenackom uzrastu (kod kojih ¢e se najverovatnije razviti Tip 1 bolesti) u 17 evropskih zemalja.
Za informacije o leku SPINRAZA u EU posetite http:/www.ema.europa.eu/ema/.

AZuriranja programa SPINRAZA

SPINRAZA je prvo odobrena u SAD, od strane Agencije za hranu i lekove (FDA) 23. Decembra 2016, tri meseca po
podnosenju zahteva. Biogen je takode podneo zahtev regulatornim telima Japana, Kanade, Australije, Svajcarske i
Brazila i planira i dalje zahteve tokom 2017.

Biogen je licencirao globalna prava za razvoj, proizvodnju i komercijalizaciju SPINRAZA-e od lonis Pharmaceuticals-a
(NASDAQ: IONS), lidera u antisens terapiji. Biogen i lonis sproveli su inovativni klinicki razvojni program, koji je doveo
SPINRAZA-u od prve doze kod ljudi u 2011 do prvog zvani¢nog odobrenja u pet godina. Na osnovu autorizacije EK
-SPINRAZA, lonis ¢e dobiti $50 miliona nadoknade. lonis takode ispunjava uvete za primanje redovnih naknada od
procenta globalne prodaje SPINRAZA-e.

OSMA

Spinalna misi¢na atrofija (SMA) se karakterise gubitkom motornih neurona kicmene mozdine i moZdanog stabla, sto
dovodi do teske i progresivne misi¢ne atrofije i slabosti. Na kraju, oboleo sa najtezom formom SMA moze biti paral-
isan i moZe imati teskoce u obavljanju najosnovnijih funkcija, kao sto su disanje i gutanje.

Zbog gubitka ili greske u genu SMN1, osobe sa SMA ne stvaraju dovoljno proteina SMN, sto je od presudnog znacaja
za odrzavanje motornih neurona. TeZina SMA je u korelaciji sa kolicinom proteina SMN. Osobe sa Tipom 1 SMA,
forme koja zahteva intenzivnu negu i stalnu podrsku, proizvode jako malo proteina SMN i nikada ne mogu da sa-
mostalno sede, a bez respiratorne podrske mogu da Zive do dve godine. Osobe sa Tipom 2 i Tipom 3 SMA, stvaraju
viSe proteina SMN i imaju manje tesku formu bolesti, koja i tako u znacajnoj meri utice na svakodnevne aktivnosti
pacijenta.

O SPINRAZA-i (nusinersen)

SPINRAZA je razvijena globalno radi lecenja SMA.

SPINRAZA je antisens oligonukleotid (ASO), izveden antisens tehnologijom lonis Pharmaceuticals-a, kojim se leci
SMA, uzrokovan mutacijama i delecijama na SMN1 genu, koji se nalazi na hromozomu 5q. $to dovodi do nastanka
deficijencije proteina SMN. SPINRAZA menija splajsing SMN2 pre-mRNK i time povecava proizvodnju SMN protein
pune duzine. su kratki sinteticki lanci nukleotida, koji se selektivno vezuju za ciljni RNK i time regulisu ekspresiju gena.
Upotrebom ove tehnologije, SPINRAZA ima potencijal za povecanije koli¢ine SMN proteina pune duzine obolelog od

SMA.
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