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REC UREDNIKA

UVODNA REC

Postovani,

U prethodnom periodu je bilo zaista puno dogadaja posvecenih problematici retkih bolesti Sto je odlican poka-
zatelj da godi$nja doba ne postoje za one koji se bore protiv njih. Na Zalost, bolest nema godi$nji odmor ... svi
nekako jedva docekaju leto, a onima koji se bore protiv retkih bolesti to isto leto samo otezava celu situaciju.
Osim cCinjenice da se i ne pomislja na odlazak na more, tu je i ¢injenica da zaposleni u nadleznim institucijama,
klinikama, bolnicama imaju godisnje odmore. | niko i ne spori da njima ne treba dati godisnji odmor, ve¢ da
moraju naci adekvatnu zamenu dok su oni na godisnjem odmoru. Gle ¢uda, upadne dete u epilepti¢ni status
i kad je njegova doktorka na odmoru! Gle ¢uda, potrebno je i odobriti neki lek detetu, dok je doktorka na go-
disSnjem odmoru.

Ne mogu se oboleli ostaviti na milost i nemilost drzavnom sistemu !'! Moramo i mozemo vise, zaboga!!!!

Na pocetku predstavljamo rubriku DOGODILO SE.....

U saradnji sa Nacionalnom organizacijom za retke bolesti Srbije NORBS, pokusa¢emo da Vam do¢aramo
atmosferu sa, druge po redu, Edukacije za predstavnike udruZenja za retke bolesti iz regiona koja se odrzala
od 2. do 6. juna 2017. u Hotelu Premier Aqua u Vrdniku, nadomak Novog Sada.

Takode u odli¢noj organizaciji Norbs-a, u NiSu je 17.06.2017. godine odrzan prvi veliki i veoma znacajan
kurs za lekare, medicinske sestre, zdravstvene tehnicare, stomatologe, biohemicare, pedijatre, sa temom ,Kako
prepoznati retku bolest - simptomi, dijagnostika i moguc¢nosti lecenja“.

U ovoj rubrici, uz pomoc¢ lve Omrcen, glavne i odgovorne urednice emisije Mesto za nas, opisujemo kako je bilo
na ovogodis$njoj letnjoj skoli u Barseloni organizaciji Eurordis-a (Evropske organizacije za retke bolesti).

Potom otvaramo jedno veoma vazno pitanje - neinvazivna mehanicka ventilacija u ku¢nim uslovima?

| dalje potpuno nedostupan u nasoj zemlji o troSku drZave, ovaj, za neke ljude jedini nacin preZivljavanja, ne
moze dovoljno da zainteresuje nadlezne institucije koje su zaduzene za ovo pitanje. Kao dokaz ovoga, postoji

Hm....

Da ne bude da samo kritikujem, delimo sa Vama i lepe vesti - Dom zdravlja u Novom Sadu je odobrio kuéno
lecenje maloj Teodori koja boluje od Batenove bolesti. lako po pravilniku o nacinu i postupku ostvarivanja pra-
va iz obaveznog zdravstvenog osiguranja (¢l.55 i ¢1.56) ova usluga odavno pripada bolesnoj deci, ovo je prvi put
da se to pravo i ostvari. Zato ohrabrujemo sve kojima je ova usluga potrebna da se prijave sa odgovaraju¢om
medicinskom dokumentacijom u svoje Domove zdravlja i ...budite uporni- moguce je!

U rubrici REC PACIJENTA jedna baka Dana opisuje borbu svoje unuke Lare Eve sa teskom i retkom bole$¢u
spinalnom misi¢cnom atrofijom SMA tip 2.

Rubrika REC UDRUZENJA donosi pricu o udruzenju “22qex YU “ koje se bori protiv jednog od najéescih poremeca-
ja za koji nikad niste ¢uli - Mikrodelecija 22g11.2 .

Drugi tekst u ovoj rubrici predstavlja udruZenje “ Prevodilacko srce” koje okuplja oko 300 prevodilaca koji besplatno
prevode medicinsku dokumentaciju osobama koje se le¢e u inostranstvu.

Rubrika REC DRZAVE dr Hajrija Mujovi¢, nauéni savetnik Instituta drustvenih nauka, nam u tekstu sa naslovom
“Aktivnosti na planu promene propisa iz oblasti zdravstvenog zakonodavstva “ pomaze da sagledamo sadasnju
situaciju Sto se ti¢e zakona i pravilnika koji se ticu retkih bolesti.




U rubrici REC STRUKE dr Dragana Bogicevi¢ iz univerzitetske klinike u Beogradu nam detaljno opisuje sindrom
Lesch-Nyhan. Zaista moram da se zahvalim direktoru ove klinike prof.dr Zoranu Radojci¢u i celokupnom osoblju na
odli¢noj saradnji i pruzenoj podrsci. Ovo je jedna od klinika koja ima veoma dobru saradnju kako sa pacijentima tako
i sa udruzenjima pacijenata i daju uzor ostalim.

Za kraj, sa ponosom objavljujemo da je pocelo snimanje dokumentarnog filma ZOJA koji ée opisati hrabru borbu nase
devojcice protiv opake Batenove bolesti, ali i nasu borbu za Zojin zakon i za svu ostalu bolesnu decu. Prvi kadrovi su
snimljeni u novosadskoj decijoj bolnici, a veliku zahvalnost dugujemo PR sluzbi ove ustanove.

Nakon snimanja tih prvih kadrova, veliki broj lekara iz ove bolnice me je zvao da pruzi podrsku u ovom poduhvatu,i
oni koji su bili Zojini lekari i oni koji to nisu bili.

prvi kadrovi snimanja dokumentarnog filma ZOJA

S postovanjem,
8 . M. 2 . 5

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




REC UDRUZENJA

HUMANOST GOVORI SVE JEZIKE -
UDRUZENJE PREVODILACKO SRCE

Novosadanka Olgica Andric, profesor, prevodilac i sudski tuma¢, okupila je oko 300 prevodilaca koji besplatno
prevode medicinsku dokumentaciju ljudima koji se leCe u inostranstvu.

Gradanima koji se le¢e u inostranstvu ili dobijaju lekarsku dokumentaciju iz stranih zemalja pomazu struénjaci ok-
upljeni u grupi ,Prevodilacko srce”.

“Dosta puta mi se desavalo da mi ljudi traZe prevode radi lecenja u inostranstvu, najcesce za decu i takve prevode nika-
da nikome nisam naplatila, jer sam smatrala da nije u redu koristiti tudu nesrecu. Projekat je nastao kada sam okupila
istomisljenike, odnosno ljude koji poput mene Zele da pomognu drugima. Kada se o pomoci radi, kod nas se obicno trazi
novcéana pomoc, ali posto vrlo cesto nismo u mogucnosti da damo nekome novac, moZzemo pomoci i na druge nacine u
okviru svoje profesije. MoZda usteda na prevodu nije velika s obzirom na ostale stavke u vezi sa lecenjem u inostranstvu,
ali je ipak neka usteda’, prica Olgica.

UdruZenje Prevodilacko srce je neformalno pocelo sa radom pre pune 3 godine, a formalno se registrovalo kao
udruzenje gradana ove godine. Cela ideja je nastala na Facebook-u, u praksi nemaju “fizicku” lokaciju, jer su prevodi-
oci volonteri iz svih krajeva Evrope.

Sve funkcioniSe preko e-mejla i Facebook-a. Ljudi kojima je potrebno lecenje u inostranstvu ih kontaktiraju, zatim
raspodele dokumenta izmedu sebe i prevod se vraéa na e- mejl. Pri toj komunikaciji bitno je da narucioci postuju
sledece uputstvo:

PRE SVEGA: dokumentacija se Salje iskljucivo na e-mejl prevodilacko.srce@gmail.com, nemojte kontaktirati prevodi-
oce preko Facebook-a ili telefonom. Budite sigurni da ¢e neko od koordinatora procitati vas upit i pobrinuti se da
pronade slobodne prevodioce za Zeljeni jezik.

1. Uvek napisite na koiji jezik se prevodi dokumentacija i da li postoji okvirni rok i da li je potrebna overa.

2. Kod obimne dokumentacije zamolite vaseg lekara da napravi rezime i sve nalaze da objedini u jedan dokument- na
taj nacin ¢ete olaksati posao i ustedeti vreme prevodiocima, a i lekarima u inostranstvu koji ¢e to citati. Ako lekari
odbijaju da to urade, dajte im obraZloZenje koje smo ovde naveli, jer taj deo posla moraju ipak oni da urade, jer
prevodioci nisu kompetentni da procenjuju sta je bitno, a Sta ne, a ni lekari iz grupe koji su ovde u svojstvu treéih lica.
3. Saljite skenirane dokumente ako je moguce, kao “attachment”.

Kako i zasto : bilo bi idealno da pacijenti sve neophodne medicinske usluge dobijaju u nasoj zemlji, a ako je po-
trebno da se lece u inostranstvu, da se prevodom medicinske dokumentacije bave prevodioci koji su zaposleni pri
medicinskim ustanovama i koji za to primaju platu. Ali, posto nije tako i posto su u praksi ljudi prepusteni sami sebi i
prevod moraju sami da obezbede i plate, ovo udruzenje im tu uslugu pruza besplatno, jer je to njihov doprinos, jer
kako kazu “Mozda nemamo novca da im damo kao donaciju, ali im doniramo ovakvu uslugu i nase znanje i iskustvo.”
Kontaktiraju ih svi ljudi koji ¢uju za njih, a kojima je potreban prevod radi lecenja u inostranstvu. Kako roditelji bolesne
dece, tako i odrasli kojima je potrebna pomo¢, bez izuzetaka.

Prevod se vrsi na vecinu evropskih i svetskih jezika,tacnije 17 jezika u Sirokoj upotrebi.

Za 3 godine, nije se desilo da dobiju zahtev za jezik za koji nemaju prevodioca. Ukoliko je za prevod potrebna overa
sudskog tumaca, i to rade besplatno jer medu volonterima imaju stalne sudske prevodioce. DeSava se, kako kaze,
da pacijenti posalju po 40 do 50 strana za prevod, sto je za nekog ko se prevodilackim poslom bavi s punim radnim
vremenom vrlo zahtevan posao. Jedan prevod s italijanskog na srpski jezik protokola za leCenje imao je ¢ak 90 strana
i sve je trebalo odmah uraditi da bi devojcica sto pre nastavila le¢enje u Rimu. AngaZovali su ¢ak 15 prevodilaca.

- Mnogo nam znaci kada su lekari spremni da saraduju jer je teSko rastumaciti njihove izvestaje i skracenice. Bilo bi
idealno da takve izvestaje nadlezni lekar objedini u jedan dokument u kojem ée biti svi relevantni podaci za dalje
leCenje - objasnjava ona.

Cak 300 prevodilaca sa prostora celog Zapadnog Balkana uklju¢eno je u besplatno prevodenje medicinske doku-

mentacije.
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JEDAN OD NAJCESCIH GENETSKIH POREMECAJA ZA
K031 NIKAD NISTE CuLl =

MIKRODELECIJA 220Q11.2 22q e& Yu

Udruzenje ,22q ex YU” je nevladino i neprofitno udruzenje, os-
novano od strane roditelja dece sa mikrodelecijom 22q11.2. Cil-
jeVI Udruzenja su: razvijanje svesti o retkim bolestima i genetskim
poremecajlma a narocito mikroduplikaciji 22g11.2 i mikrodupluk-
| aciji 22q11.2, edukacija gradana i profesionalaca o retkim bolestima,
kao i sindromu mikroduplikaciji 22g11.2 i mikroduplikaciji 22q11.2,
pruzanje podrske osobama pogodenim sindromom mikrodelecije
22g11.2 i mikroduplikaciji 22g11.2 i njihovim porodicama, orga-
nizovanje aktivnosti kojima se unapreduje poloZaj osoba pogodenih
retkim bolestima, a narocito sindromom mikrodelecije 22q11.2 i
& , mikroduplikaciji 22g11.2 u oblasti zdravstva, obrazovanja i socijalne
zastite, kao i saradnja sa drugim slicnim organizacijama i udruzeniji-
ma u zemlji i svetu.

udruzenje 22q ex YU na Baby exit-u

STA JE MIKRODELECIJA 22q11.2

Mikrodelecija 22g11.2 je genetsko stanje uslovljeno nedostatkom veoma malog dela hromozoma 22. To je jedan od
najcescih genetskih poremecaja koji se desava otprilike 1 na 2.000 rodenja.

Ovaj sindrom je poznat pod razli¢itim imenima:

sindrom delecije 22q11.2

Dibordov sindrom

velokardiofacijalni sindrom

Sprincenov sindrom

sindrom konotrunkalne anomalije lica

Kejlorov kardiofacijalni sindrom

autozomni dominantni Opicov G/BBB sindrom

e sindrom Sedlackova

Dijagnoza mikrodelecije 22q11.2 ne bi trebalo da se postavi ukoliko nije potvrdena genetskim testom (FISH ili MLPA).
Nasleduje se autozomalno dominantno, tako da roditelj koji ima deleciju ima 50% Sanse da je prenese svakom svom
potomku. Medutim, istrazivanja pokazuju da je vecina slucajeva izazvana novom mutacijom, Sto znaci da nijedan
roditelj nema deleciju. Region hromozoma 22 koji nedostaje se nalazi na ,vrucoj tacki“ ljudskog genoma, mestu gde
su verovatnije preraspodele. Ovo je razlog zasto su vecina slucajeva nove mutacije.

NAJUOBICAJENIJE KARAKTERISTIKE

Vise od 180 simptoma se vezuje za mikrodeleciju 22g11.2, ali ispoljavanje sindroma se veoma razlikuje od osobe do

osobe i nijedan pojedinac nema sve simptome. Takode, neke anomalije se odmah pokazuju i mogu se prepoznati na

rodenju, dok su druge suptilnije i mogu proci nezapazeno do nekog kasnijeg uzrasta. Neke su razvojne i ne postoje

na pocetku, kao sto su teskoce u ucenju. Ovo objasnjava zasto se dijagnoza mikrodelecije 22q11.2 nekad postavlja

tokom prvih par dana Zivota, a nekad tek mnogo kasnije. Takode, postoji velika raznovrsnost u ozbiljnosti karakter-

istika koje se mogu pojaviti kao i u stepenu u kome izazivaju teskoce. Svaka od ovih karakteristika pojavljuje se i

pojedinacno i u drugim sindromima. Tek kada se dve ili vise njih pojave zajedno tada je potrebno razmotriti dijagnozu

mikrodelecije 22q11.2.

e Srcane mane (VSD, pulmonarna stenoza, TOF, ASD i druge).

e Slab imunitet

e Anomalije nepca (obi¢no submukozni rascep nepca i velofaringealna insuficijencija).

e Karakteristi¢ne crte lica (izduzeno lice, Sirok koren a uski vrh nosa, sitnije bademaste oci i male usi). Ove crte lica
obicno nisu toliko upadljive da ih mogu prepoznati laici.

e Dugi zasiljeni prsti
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e Teskoce u hranjenju tokom odoj¢adskog doba (nazalna regurgitacija hrane tj. bljuckanje na nos, nedostatak na-

predovanja, teskoce sa gutanjem)

Hipotonija

Anomalije bubrega

Hernije (umbilikalne, ingvinalne)

Zaostajanje u dostizanju razvojnih stepenica
Zaostajanje u razvoju govora i jezika
Hipernazalni govor

Problemi sa zubima (slabe desni, karijes)
Bolovi u nogama i stopalima

Teskoce u ucenju

Psiholoski ili psihijatrijski problemi

Mateja 14 godina

Hronic¢ne infekcije gornjeg respiratornog trakta i srednjeg uha

LECENJE MIKRODELECLJE 22q11.2

Za mikrodeleciju 22q11.2 nema ,leka“, ali postoje nacini da
se lece razli¢iti problemi povezani sa sindromom, u ranom
uzrastu su terapije uglavnom vezane za ozbiljne medicinske
probleme (sr¢ane mane, imunitet i infekcije) dok kako deca
rastu primat preuzimaju razvojne i socijalne teskoce (teskoce
U razvoju govora, uc¢enju i psiholoske i psihijatrijske smetnje).
Pored toga, vazno je prepoznati da ljudi sa mikrodelecijom
22q11.2 ne reaguju isto na lecenje kao ljudi sa slicnim prob-
lemom koji nemaju deleciju. Neka lecenja su specificna za
sindrom. Stoga je vazno da struc¢njaci koji lece decu i odrasle
sa mikrodelecijom 22g11.2 budu dobro upoznati sa sin-
dromom. Problemi sa nepcem, govorom, imunim sistemom
i paznjom su samo neke oblasti u kojima se nacin lecenja
mozZe razlikovati.

ODAKLE POCETI

Ukoliko posumnjate da dete ima ovaj sindrom potrebno je
obavezno traziti geneticara koji ¢e vas dalje uputiti kod ko-
jih lekara specijalista treba da idete. Neophodno je da sva-
ko dete sa mikrodelecijom 22q11.2, pored geneticara, bude
pregledano od strane kardiologa, imunologa, audiologa,
specijaliste za patologiju govora, nefrologa, endokrinologa,
otorinolaringologa, kraniofacijalnog ili maksilofacijalnog hiru-
rga, a na kasnijem uzrastu i od stru¢njaka za ucenje/

obrazovanje, psihologa, psihijatra i neuropsihologa. Specijalisti bi trebalo zajedno sa vama da odrede koje procedure
su najvaznije i ne smeju se odlagati, a koje je mogucée uraditi kasnije. Nakon Sto se dobiju rezultati, moZe se napraviti

individualizovani plan le¢enja.

Ko treba da predvodi lecenje kada je toliko mnogo specijalista ukljuceno?

Lekar koji vodi dete, bilo da je pedijatar ili lekar opSte prakse, treba da vam pomogne da koordinirate leCenje, lekove
i posete drugim specijalistima. Vazno je da lekar koji vodi dete ima znanja o mikrodeleciji 22q11.2 zato Sto su neke
procedure ponekad razli¢ite za osobe sa sindromom od onih za osobe sa slicnim problemima. Takode, kada se postavi
dijagnoza mikrodelecije 22g11.2 potrebno je osobu uputiti kod razli¢itih specijalista, ¢ak i ako ne postoje vidiljivi

simptomi.
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STA DONOSI BUDUCNOST OSOBAMA SA DELECIJOM 22Q11?

Uz odgovarajucu negu i intervencije, vecéina dece sa mikrodelecijom 22q11.2 postaju produktivni i uspesni pojedinci
koji su sposobni, samodovoljni i imaju karijere i sopstvene porodice.

druzenje u ZOO vrtu 2017. okupljanje porodica dece sa mikrodelecijom 22g11.2 u Beo ZOO vrtu

Y

Postavljanje dijagnoze mikrodelecije 22q11.2 je prvi korak u
dobijanju efikasnog leCenja. Karakteristike se razlikuju od os-
obe do osobe i po uzrastu. Svesnost o potencijalnim rizicima
povezanim sa sindromom pomaze porodicama i pruZzaocima
nege da identifikuju izazove i odrede odgovaraju¢u negu.

MISIJA UDRUZENJA

UdruzZenje radi na podizanju svesti o postojanju ovog sin-
droma, s obzirom na to da je broj dijagnostikovanih osoba u | 4%
Srbiji daleko maniji od o¢ekivanog broja (imajuci u vidu prev- == -
alencu sindroma). Prema nasim podacima u Srbiji ima oko 80
osoba sa dijagnozom mikrodelecije 22g11.2, a prema statisti-
ci trebalo bi da ih ima preko 3000.

Ana, na uzrastu 6 meseci, nakon otvorene operacije srca

Nekoliko godina unazad roditelji dece i osobe sa mikrodelecijom 22q11.2 okupljaju se treée nedelje maja u beograds-
kom ZOO vrtu u okviru manifestacije “22q at the ZOO“ koju je pokrenula ,22q International foundation® pre Sest
godina, a sada se realizuje u preko 120 gradova Sirom sveta u cilju upoznavanja i razmene informacija izmedu porod-
ica koje Zive sa ovim sindromom. U Zelji da Sto vise ljudi ¢uje za ovaj sindrom, ove godine ucestvovali smo i na Baby
exit-u, delili flajere sa osnovnim informacijama o sindromu i razgovarali sa posetiocima o vaznosti rane dijagnostike.
Ukoliko vi ili neko koga poznajete imate ovaj sindrom, molimo vas da se javite udruzenju na navedenu mejl adresu.
U narednom periodu planiramo da radimo i na podizanju svesti lekara u primarnoj prevenciji o ucestalosti i ispolja-
vanjima ovog sindroma, kao i na uspostavljanju protokola le¢enja osoba sa mikrodelecijom 22q11.2.

Mail udruzenja: 22gexyu@gmail.com
Web stranica: www.22qgexyu.weebly.com
FB stranica: 22q11 Serbia
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ZAKONI | AKTUELNOSTI

Aktivnosti na planu promene propisa iz oblasti zdravstvenog zakonodavstva

Kada je u pitanju funkcionisanje zdravstvenog sistema, proslu i teku¢u godinu obeleZava vidna aktivnost radnih grupa
Ministarstva zdravlja na nekoliko nacrta zakona u smislu donoSenja novih zakona ili rada na izmenama i dopunama
vec postojecih zakona. Obuhvacdene su oblasti zdravstvene zastite, zdravstvenog osiguranja, javnog zdravlja i farma-
ceutske delatnosti. Tako se u skupstinskoj proceduri naslo devet zakona, sada u formi predloga zakona, i to: Zakon o
zdravstvenoj zastiti, Zakon o zdravstvenom osiguranju, Zakon o primeni ljudskih celija i tkiva, Zakon o presadivanju
ljudskih organa u svrhu lecenja, Zakon o apotekarskoj delatnosti, Zakon o medicinskim sredstvima, Zakon o sani-
tarnom nadzoru. Od predloZenih zakona dva su nedavno usvojena: Zakon o biomedicinski potpomognutoj oplod-
nji i Zakon o transfuzijskoj medicini. Znac¢ajan broj zakonskih akata koji se nasao u proceduri svedoci o nastojanju
zdravstvenih vlasti da se odredene odredbe revidiraju i usklade sa evropskim standardima, ali i o Zelji da se poprave
i prevazidu manjkavosti postojece prakse u primeni pojedinih zakonskih resenja. Ipak, neka od predloZenih reSenja
vec su u datim nacrtima zakona pretrpela kritike od stru¢ne i opste javnosti tokom javne rasprave koja je po razlicitim
nacrtima tim povodom vodena.

Odredba Zakona o zdravstvenoj zastiti koja ureduje rad i organizaciju centara za retke bolesti (ranije ¢lan 92a, a sada
¢lan 73) nije sustinski menjana, niti prosirena. lzmenjen je samo posledniji stav ove odredbe, tako Sto se pojasnjava da
se obaveza dostavljanja podataka u svrhu vodenja registra retkih bolesti odnosi na zdravstvene ustanove i privatnu
praksu. lIzostavljena su druga pravna lica koja obavljaju zdravstvenu delatnost u skladu sa zakonom. Takode se izos-
tavlja na ovom mestu formulacija o tome koji se podaci dostavljaju (po broju, vrsti, o pacijentima dijagnostikovanim tj.
le¢enim od retke bolesti). Ima se u vidu da to jednoobrazno treba da urede propisi o registru i da se oni ovde primenju-
ju. U javnoj raspravi je predlagana formulacija da se registar vodi prema grupama retkih bolesti, a ne prema obolelima,
kao i da se u poslovima vodenja registra obavezno pribavi misljenje Instituta za javno zdravlje Srbije, koji jedino ima
uvid u centralizovane podatke.

Resenja Zakona o zdravstvenom osiguranju takode su kod pacijenata sa retkim stanjem ili retkom boles¢u zadrzala
isti nivo zastite kada su u pitanju odredbe koje se odnose na status osiguranika (Clan 16, u vezi sa ¢lanom 137), kao i
dijagnostiku i lecenje u inostranstvu (Clan 120). Odredena specifi¢cnost propisana je vezano za odredbe dobrovoljnog
zdravstvenog osiguranja u vidu zabrane da se prilikom zakljué¢enja ugovora o dobrovoljnom zdravstvenom osiguranju
traZe genetski podaci, odnosno rezultati genetskih testova za odredene nasledne bolesti lica koje iskaZe jasnu name-
ru da sa tim davaocem osiguranja Zeli da zakljuci ugovor o dobrovoljnom zdravstvenom osiguranju, kao i za njegove

. . o 2lan 1
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Isto tako, ovaj zakon ureduje pravo na naknadu zarade u slucaju privremene sprecenosti za rad zbog nege ¢lana uze
porodice. Novina je da se pravo na naknadu zarade moze produZiti zbog nege ¢lana uZe porodice i to u slucaju tesk-
og ostecenja zdravstvenog stanja deteta do navrsenih 18 godina Zivota zbog teskog osteé¢enja mozdanih struktura,
maligne bolesti ili drugog teskog pogorsanja zdravstvenog stanja deteta i potrebu produzenja ceni drugostepena
lekarska komisija na svakih 6 (Sest) meseci na predlog zdravstvene ustanove koja obavlja zdravstvenu delatnost na
tercijarnom nivou u kojoj se dete leci. Na taj nac¢in omoguceno je da osiguranik ostvaruje pravo na naknadu zarade
koje nije vremenski ograniceno, vec isto traje onoliko koliko traje potreba deteta za lecenjem (¢lan 78 - 79). Novina je
da se aktom kojim se ureduje Lista lekova moze utvrditi i pravo na doplatu za lek, kao i nacin i postupak ostvarivanja
tog prava. Prosirena su prava na naknadu troskova prevoza. Oni pacijenti kojima je do prve zdravstvene ustanove
potrebno vise od 50 kilometara, ubududée ¢e imati placen prevoz. To pravo ¢e modéi da ostvare ukoliko su presli 50
kilometara da bi dosli do lekara, odnosno ova novina iskljucivo je vezana za kilometrazu koju pacijent mora da prede
da bi se lecio, sto je zagarantovano pravo svakoga od nas

Sto se tice druge zakonodavne materije veliki broj propisa se nalazi u procesu reformisanja da bi se mogla dati neka
sumarna ocena. Mogu se navesti samo neke od promena, primera radi, koje navedeni zakoni u procedure donose.
Kada su u pitanju sistemski zakoni (zastita i osiguranje) najvise diskusije su izazvale odredbe odredbe o reorganizaciji
hitne medicinske pomodi i za gradane obaveznom skriningu. Naime, u predlogu Zakona o zdravstvenoj zastiti pred-
videno je da dom zdravlja nece vise imati obavezu da organizuje sluzbu hitne pomoci, ve¢ da ée se prehospitalna hitna
medicinska pomo¢ organizovati na regionalnom nivou u skladu sa Planom mreZe zdravstvenih ustanova (¢lan 83). To
je ukrupnjavanje i predvida se da svaki administrativni okrug ima svoj Zavod urgentne medicine. Novo reSenje u mno-
gome menija sistem koji je do sada funkcionisao i nalaZe formiranje novih jedinica, sto je kritikovano kao neracionalno
i da moze dovesti u pitanje pravo na pristup hitnoj sluzbi. Problem je i u tome $to Zakon o zdravstvenom osiguranju
posebno definise hitnu medicinsku pomoc i neophodnu zdravstvenu zastitu (¢lan 60 i ¢lan 61). Komentatori smatraju
da je nedovoljno jasno data definicija neophodne zdravstvene zastite i da to moZe dovesti do zloupotreba i pravljenja
razlika u pristupu zdravstvenoj zastiti, pa otuda treba precizirati definiciju i kriterijume koje stru¢no medicinski organi
(¢lan 62) primenjuju u utvrdivanju postojanja potrebe za neophodnom zdravstvenom zastitom. Ovim Zakonom se ta-
kode uvodi obaveza odazivanja gradana na ciljani preventivni pregled (skrining), Sto se smatra opravdanim sa aspekta
zastite opsteg interesa u domenu javnog zdravlja, smanjenja troskova u zdravstvu, a u kontekstu prevencije ozbiljnih
bolesti i stanja. U vezi sa tim propisuje se u delu o zdravstvenoj zastiti koja se ne obezbeduje iz sredstava obaveznog
zdravstvenog osiguranja uvodi nova odredba o nefinansiranju lec¢enja bolesti koja je bila obuhvac¢ena obaveznim
ciljanim preventivnim skriningom kao sankcija na neodazivanje na poziv za skrining a bolest se javi u periodu do
narednog ciklusa pozivanja (¢lan 110). Kritike u javnoj raspravi istakle su da je nova odredba o uskracivanju zdravst-
venog osiguranja u suprotnosti sa Zakonom o pravima pacijenata (¢lan 8) kojom se prevencija nedvosmisleno ureduje
kao pravo pacijenta, a ne kao obaveza pacijenta, dok se leCenje i rano otkrivanje propisuje kao obaveza zdravstvenih
institucija u smislu pruzanja zdravstvenih usluga, kojih se one ne mogu osloboditi bez obzira na period Zivota ili nacin
postupanja bilo kog pojedinca. Ovakvo resenje je protivustavno jer prema Ustavu svako ima pravo na zastitu svog
fizickog i psihi¢kog zdravlja (¢lan 68), po principima solidarnosti i pravi¢nosti u osiguranja. Smatra se da ukoliko drzava
uvede dovoljno funkcionalan sistem pozivanja, dobar nivo edukacije gradjana i promocije skrininga, nikakve kaznene
odredbe neée biti potrebne.

Od posebnih zakona narocito su naglasavane promene zakona o biomedicinski potpomognutoj oplodniji koji pos-
tupke diZe na nivo delatnosti i blize ih definise, prosiruje pravo na pristup uslugama i po prvi put omogucéava uvoz
i izvoz reproduktivnih éelija. Velike diskusije je izazvao i zakon koji se ti¢e transplantacije kako tkiva i celija, tako i
organa. ZadrZano je reSenje o pretpostavljenoj saglasnosti kada je re¢ o uzimanju organa preminulih, ali je pri tome
izostala odredba o registru onih koji ne Zele da budu davaoci. Zakon o psihoaktivnim supstancama isto tako sadrZi
reSenje prema kome se psihoaktivne kontrolisane supstance primenjuju u zdravstvenoj zastiti ne samo za lecenje
bolesti zavisnosti veé i za potrebe drugih leCenja, ukljucujudi i simptomatsko lecenje, odnosno za potrebe terapijskih
postupaka, odnosno intervencija, o cemu nadlezna Komisija daje stru¢no misljenje (¢lan 64). U javnoj raspravi je ovo
reSenje ocenjeno kao nedovoljno uredeno i restriktivno u pogledu indikacija kod odredenih zdravstvenih stanja. To
je bio jedan od razloga da su na ovaj predlog zakona pokrenute dve poslanicke inicijative da se dopusti Sira upotrebe
kanabisa u medicinske svrhe. Jedan od predlozZenih je i Zakon o apotekama koji je znacajan po tome sto predstavlja
prvu kodifikaciju u toj oblasti profesije, premda je on viSe organizacionog a ne toliko delatnog karaktera, jer su u
odnosu na farmaceutsku zdravstvenu zastitu tj. postupke izdavanja lekova i dalje na snazi odredbe Zakona o lekovima
i medicinskim sredstvima.

D Hapjee MULYOULC nauini savetnik Instituta drustvenih nauka
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SMA

Lara Eva je nesto najlepse sto sam u Zivotu dobila. Ona je moje Sunce, Zivot, Vazduh koji disem. Lara je Moje Sve.

Moja Lara Eva boluje od teske progresivne genetske bolesti spinalne misi¢ne atrofie SMAZ2. To je neuromiSiéna

Lara Eva je rodena u osmom mesecu trudnoce. Napre-
dovala je sasvim normalno. U Sestom mesecu je vec
samostalno sedela. Nakon par meseci primetili smo
da vise nije zivahna kao sto je bila. Lekari su konsta-
tovali hipotoniju misi¢a. U sokobanjskoj bolnici je bila
na vezbicama. Dr Danijela Vukicevi¢ nas je uputila na
genetsku analizu na bioloski fakultet. Nismo ni sanjali
kakav rezultat mozemo dobiti,spinalna misi¢na atrofija!

.....

Tad smo vec saznali da se radi lek u Americi. Laki sad
ve¢ ne moze samostalno da drzi glavu. Rukice ne po-
dize. Jede samo pasiranu hranu. Ima poseban jelovnik.
Kad spava ukljucena je na aparat Vivo 40.

Danju se inhalira, aspirira i uklju¢ujemo joj dnevnu
podrsku disanju preko coughasist (kofasist) aparata.
Coughasist (kofasist) je aparat bez koga deca obolela
od Sma ne mogu da Zive. Nisu u stanju sami da iskaslja-
Vvaju jer nemaju snagu te im taj aparat zivot znaci.
Ali, nije na listi RFZO-a jer “to nije prioritet”!!????

- —

Nasmejana i vesela Lara u svojoj omiljenoj stolici

Cekamo lek, to nam je Zivotni cilj.

Vezana je za 4 aparata koji joj Zivot znace.

Ona je babina pametnica, lepotica. Voli da se igra u skladu sa
svojim mogucnostima. Bez obzira na sve Laki zna da za njenu
bolest postoji lek-Spinraza. Spinraza bi joj spasila zivot i pomogla
da hoda.

Laki ima najdivnije roditelje mamu Sandru i tatu Jovana koji se
brinu o njoj nabolje moguce. Ima i batu Vuka koiji joj je uvek pri
ruci. To je porodica puna beskonacne medusobne ljubavi i pozrt-
vovanosti.

Vuk kao i cela porodica, nada se da ¢e njegova sestra poceti da
prima Lek.

Zivim za dan kada ¢e se nama sre¢a osmehnuti.

U Zivotu jednog Coveka najvece bogatstvo je zdravlje njegove
dece. Tako je i meni.

Verujem da ce nasa drzava omoguditi leCenje moje unuke.
Zelim da se i ona slobodno igra u parku kao i sva ostala deca.
Zelim da bolnicu zameni igrom.

Sanjam moju veselicu kako trci po travi.

Neki tamo Veliki Dr. Kramer napravio je lek za moju ljubav.

Ja sam sigurna da i u nasoj zemlji ima dobrih i humanih ljudi koji
ce omoguciti Lari da Zivi normalno

Za Zivot.
Za Srecu.
Za Zdravlje. : \
Z ij i mojoj Lari i U bolnici Necker u Parizu na Lara u novim specijalnim
Drzavo Srbijo pomozi mojoj Lari. Larina baka D/l el P
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SINDROM LESCH-NYHAN

1. Sta je sindrom Lesch-Nyhan ?

Les-Najanov sindrom (LNS) je veoma redak nasledni poremecaj metabolizma purina koji se ispoljava u najranijem uz-
rastu. Obolela deca (skoro iskljucivo muskog pola) pored neuropsihijatrijskih problema imaju i nefroloske komplikacije.
Klinicke karakteristike bolesti detaljno su opisali Michael Lesch i William Nyhan 1964.godine. Enzimski defekt je ot-
kriven 1967.godine, a odgovorni gen dve decenije kasnije.

Sinonimi LNS su :

e Les-Najanova bolest

¢ X-vezana hiperuricemija

e X-vezana hiperurikozurija

e Sindrom juvenilne hiperuricemije

¢ Sindrom horeoatetoze i automutilacija

e Deficit hipoksantin-guanin fosforibozil transferaze

2.Sta je uzrok ove bolesti ? Kako se nasleduje ?
Uzrok LNS je potpuni nedostatak ili znacajno smanjenje aktivnosti enzima hipoksantin-guanin fosforibozil trans-
feraze (HGPRT) zbog mutacije HPRT gena na dugom kraku X hromozoma. HGPRT katalizuje konverziju oksipurina
hipoksantina i purinske baze guanina u odgovaraju¢e mononukleotide (IMP= inozitol monofosfat i GMP= guanin
monofosfat). Kofaktor enzima je PRPP (fosforibozil-1-pirofosfat). Deficit HGPRT dovodi do akumulacije supstrata
enzima (hipoksantina i guanina) i PRPP. Povecava se sinteza ksantina iz hipoksantina i guanina, a ksantin se zatim uz
pomoc enzima ksantin oksidaze razgraduje u mokracnu kiselinu. S druge strane, smanjena sinteza mononukleotida
(IMP i GMP) i nagomilavanje PRPP imaju za posledicu povec¢anu de novo biosintezu purina, ciji je zavrsni produkt
metabolizma mokracna kiselina. Zato je posledica deficita HGPRT povecana sinteza mokracne kiseline, porast njene
koncentracije u krvi (hiperuricemija), i povecano izlucivanje mokracne kiseline urinom (hiperurikozurija).

| u mozgu je smanjena sinteza potrebnih nukleotida (IMP, GMP), a povecana je de novo sinteza purina. Kako mozak
nema ksantin oksidazu, hipoksantin | ksantin se tu ne oksidiSu u mokrac¢nu kiselinu, ve¢ se nagomilavaju u mozdanom
tkivu i u likvoru. Patogeneza neuropsihijatrijskih poremecaja jos uvek nije razjasnjena.Moguce je da se zbog deficita
HGPRT u mozgu akumuliraju toksi¢ne supstance koje remete normalnu ravnotezu neurotransmitera, prvenstveno
u bazalnim ganglijama. Niske vrednosti dopamina u mozgu (neurotransmitera vaznog za kontrolu pokreta i emocija)
imaju za posledicu ekstrapiramidne poremecaje i poremecaj ponasanja.

Mutacije HPRT gena su heterogene, a opisano ih je vise od 600. Stepen deficita enzimske aktivnosti, a samim tim i
klinicke manifestacije bolesti, zavise od mesta, velicine i vrste mutacije. Potpuni deficit HGPRT dovodi do klasi¢nog
oblika LNS, a parcijalni deficit ovog enzima do varijanti LNS.U oba slucaja dolazi do poveéanog stvaranja i izlu¢ivanja
mokracne kiseline (do komplikacija hipeuricemije i hiperurikozurije), dok je tezina neuropsihijatrijskih simptoma i zna-
kova obrnuto proporcionalna stepenu enzimskog deficita.

Bolest se nasleduje X-recesivno. Oboleli su skoro uvek muskog pola, dok su Zenski nosioci patoloskog gena uglav-
nom zdravi (asimptomatski prenosioci bolesti). Devojcice oboljevaju samo u slucaju da mutirani gen naslede od oba
roditelja (Zenski homozigoti), Sto se desava izuzetno retko. Majka moze da prenese mutirani gen na polovinu sinova
(oni oboljevaju od LNS) i na polovinu kéerki (one mogu da prenesu patoloski gen na svoje potomstvo).

3. Koji su simptomi i kad se javijaju ?

a) NEUROPSIHIJATRISKI SIMPTOMI | ZNACI

Obolela deca imaju progresivno propadanje mozdanih funkcija sa ta¢nim redosledom pojave odredenih simptoma |
znakova.

Na rodenju. Muska novorodencad obi¢no izgledaju zdravo ,mada je kod nekih moguca blaga hipotonija.

Prva godina zZivota. Najraniji neuroloski znak oboljenja je usporen motorni razvoj. U uzrastu od 3-6 meseci obolela
muska odojc¢ad ne kontroliSu drzanje glave. Starije odojce ne sedi samostalno, ne puzi niti pravi korake uz pridrzavan-
je zato Sto ima hipotoniju trupa i progresivnu hipertoniju ekstremiteta sa pojacanim tetivnim refleksima, klonusom
stopala i ukrstanjem nogu pri podizanju. Krajem prve godine Zivota (u uzrastu izmedu 8 i 18 meseci) javljaju se nev-

oljni pokreti.
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Druga godina Zivota. Ocigledna je disfunkcija i piramidnog i ekstrapiramidnog sistema : spasticitet razli¢itog stepe-
na, patoloski polozaji tela usled napetosti razlicitih misica (distonija), jaki misi¢ni spazmi i opistotonus, podizanje i
spustanje ramena, grimasiranje, horeiformni pokreti tela i ekstremiteta, atetoza Saka i stopala. Ova deca nikada ne
prohodaju, a zbog progresivne spastic¢nosti i progresije nevoljnih pokreta koriste invalidska kolica ili leze u krevetu.
Ekstrapiramidni (nevoljni) pokreti traju sve dok ih “ne ugusi” (ne onemogudi) progresivni spasticitet.

Uzrast izmedu 2 i 4 godine. Od druge godine Zivota ispoljava se kompulsivno autodestruktivno ponasanje. Bolesnici
imaju neodoljivu potrebu (posebni “nezadrzZivi nagon”) za samopovredivanjem. Dete u pocetku grize svoje usne, jezik
i sluzokoZu obraza, a kasnije i prste na rukama i/ili Sake. Vremenom se stvaraju duboki oZiljci i defekti usana, kao i
traumatske amputacije vrhova prstiju (automutilacije). lako je senzibilitet o¢uvan ( deca osecaju bol, pa pri ugrizu bol-
no kriknu), bolesnik ne moze da se odupre potrebi da samom sebi nanosi bolne rane. Ponekad dete pokusava da se
povredi i na drugi nacin: udaranjem glave o ¢vrste predmete, stavljanjem ekstremiteta na opasna mesta, grebanjem
lica i ociju. Moguca je agresivnost i prema drugim osobama (rodacima, drugoj deci, medicinskom osoblju). Tipi¢ni su
pokusaji da nekome polome naocare, da ga pljunu, i povrede. Stepen automutilacije i agresivnosti varira od bolesnika
do bolesnika, ali varira i iz dana u dan u zavisnosti od okolnosti (u stresnim situacijama pojacana je uznemirenost,
cesce su episode opistotonusa i pokusaji samopovredivanja). Vremenom se automutilacije smanjuju da bi iS¢ezle kra-
jem prve decenije Zivota. Cesto se sa uzrastom poboljsavaju i drugi poremecaiji ponasanja (impulsivnost, agresivnost,
razdraZljivost, vristanje).

Mentalni razvoj bolesnika takode zaostaje, ali u manjem stepenu od motornog. 1Q vecine bolesnika je 30-60 (tipicna
je umerena mentalna retardacija).

Razvoj govora je usporen. Kasnije u Zivotu dominira losa artikulacija(dizartrija).

Varijante LNS: blazi su neuropsihijatrijski simptomi i znaci - nema samopovredivanja, inteligencija moze biti normal-
na, a distonija je blaga ili Cak nedostaje.

b) UDRUZENI SIMPTOMI | ZNACI

- Otezano gutanje (disfagija) i poteskoce sa hranjenjem

- Pothranjenost

- Epizode upornog povracanja

- Atrezija anusa i HirSprungova bolest

- Usporen rast | koStano sazrevanje

- Bilateralni kriptorhizam (nespusteni testisi)

- I3¢adenje/diskolacija kuka, frakture, skolioza, kontrakture zglobova
- Megaloblastna anemija (slabija iskoristljivost vitamina B12)

c) KOMPLIKACIJE
Zbog visoke koncentracije mokrac¢ne kiseline stvaraju se kristali natrijum-urata koji se nakupljaju u bubrezima/urinar-
nom traktu, zglobovima,centralnom nernom sistemu, i drugim tkivima i organima.
U ranim godinama Zivota: nefroloske komplikacije (posledica hiperurikozurije; povecana ekskrecija mokracne kiseline
urinom dovodi do kistalurije i uratne kaluloze)
- “Narandzasti pesak” na pelenama novorodenceta ili mladog odojceta moZe da bude prva manifestacija LNS
- Hematurija (ruzic¢asta boja urina)
- Sklonost ka urinarnim infekcijama
- Renalne kolike
- Uremija (bubrezna insuficijencija)
Kasne komplikacije /posle 12-13 godina Zivota (posledica hroni¢ne hiperuricemije)
- Uratni artritis (akumulacija kristala natrijum-urata u hrskavicama zglobova izaziva rekurentni bol i otok zglobova
slican gihtu) vida se u kasnoj adolescenciji ili u odraslom dobu nelecenih bolesnika
- Uratni “tofi” (akumulacija kristala natrijum-urata u potkoznom tkivu laktova,kolena, prstiju Saka i stopala, i u hrskavi-
cama usnih skoljki ) vidaju se kod starije dece

d)PROGNOZA

Prognoza LNS je losa.

pneumonije (koja je posledica progresivne disfagije) ili zbog nelecene uremije ili zbog urosepse. Znacajan broj umire
iznenada i neocekivano iz nepoznatih uzroka.

-Preziveli bolesnici imaju tesku motornu onesposobljenost, ali ne i progresivnu demenciju.
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4. Koliko je retka?

Nezavisno od geografskog podrucja i etnicke pripadnosti prevalencija LNS iznosi 1 : 380 000.
Godisnje u svetu oboli nekoliko stotina ljudi.

5. Kako se postavilja dijagnoza ?

Dijagnoza se zasniva na klini¢koj, biohemijskoj i molekularnoj dijagnostici.

Na LNS treba posumnjati u slede¢im slucajevima :

e Decak sa progresivnim poremecajem motorike, samopovredivanjem i nefroloskim problemima (hematurija, renalna
kaluloza, recidivantne urinarne infekcije, bubrezna insuficijencija)

e Decak sa horeoatetozom i oralnim automutilacijama

e Decak sa automutilacijama i mentalnom retardacijom koji nema senzornu neuropatiju

e Decak sa spasti¢nim oblikom decje paralize, nevoljnim pokretima i samopovredivanjem

Zbog visokog renalnog klirensa mokrac¢ne kiseline u mladem uzrastu, hiperuricemija do puberteta nije obavezna,
pa kod dece sa LNS moze da postoji samo hiperurikozurija uz normalnu koncentraciju mokracéne kiseline u serumu.
Takode, serumska koncentracija mokracne kiseline pokazuje dnevne varijacije (sa povremenim smanjenjem i nor-
malnim vrednostima), pa nije pouzdan skrining test. Zato kod sumnje na LNS uvek treba ispitati urikozuriju (odnos
mokracne kiseline i kreatinina u urinu) i izvrSiti ultrazvucni pregled urotrakta. Hiperurikozurija, tj.odnos mokra¢ne
kiseline i kreatinina u urinu od najmanje 3:1, i uratna urolitijaza indikacija su za specifi¢no ispitivanje HGPRT defici-
jencije.

Definitivna (sigurna) dijagnoza LNS postavlja se merenjem aktivnosti enzima HGPRT u eritrocitima ili u kulturi fibro-
blasta koze. Molekularno- genetskim testiranjem mogu se otkriti specificne mutacije HPRT gena,

Prenatalna dijagnoza je moguca: u amniocitima, ¢elijama horionskih resica ili u fetalnoj krvi odreduje se aktivnost
enzima HGPRT, ili se radi analiza DNK ¢elija dobijenih iz plodove vode ili ¢elija horionskih resica.

Zenski heterozigoti (prenosioci bolesti) uglavnom su bez klinickih simptoma (mada je mogué¢ monoartikularni artritis
ili giht u menopauzi, a opisana je i renalna kalkuloza).Moguca je hiperuricemija i povecéano izlucivanje mokracne kise-
line urinom. Zenski nosioci patolodkog gena mogu se otkriti merenjem aktivnosti enzima HGPRT u kulturi fibroblasta
koze ili u folikulima dlake, ili molekularno-genetskim testiranjem.

6. Koji doktor specijalista je zaduZen za pracenje pacijenata obolelih od ove bolesti ?

LNS zahteva multidisciplinarni pristup u dijagnostici i le¢enju. Medicinski tim cine: pedijatri (neuropedijatri, ded;ji
nefrolozi, reumatolozi, gastroenterolozi i pulmolozi), decji neurolozi, psiholozi i psihijatri, fizijatri i fizioterapeuti, lo-
gopedi, ortopedi, urolozi, nutricionisti. Svakako da je neophodna pomo¢ geneticara kako u dijagnostici tako | u pre-
venciji ovog oboljenja (otkrivanje prenosioca bolesti, genetski savet, prenatalna dijagnoza).

7.Kako se leci ?

Za progresivnu encefalopatiju joS uvek nema specificne terapije. LeCenje je

za sada samo simptomatsko i suportivno. Neki neuroloski simptomi se mogu '
ublaziti lekovima (benzodiazepini, baklofen, karbidopa/levodopa, gabapentin,

valproati, karbamazepin, fenobarbiton, neuroleptici ) i nefarmakoloskim terapi-
jskim merama (bihejvioralna terapija, spre¢avanje samopovredivanja vezivanjem,
imobilizacijom/drzanjem ruku bolesnika, udlagama/ fiksiranjem laktova u ek-
stenziji, zavijanjem Saka gazom, vadenjem zuba, posebnim oralnim protezama).
Kontrakture, subluksacija zglobova, frakture i deformiteti kicme zahtevaju orto-
pedski tretman.

Prekomerno stvaranje mokraéne kiseline mora da se kontrolise kako bi se sprecile
nefroloske komplikacije, uratni artritis i potkoZni depoziti. Alopurinol (inhibitor
ksantin oksidaze, poslednjeg enzima na putu razgradnje purina) smanjuje sinte-
zu, a samim tim i izlu¢ivanje mokraéne kiseline. Ovaj lek smanijuje rizik od nefro-
litijaze i gihta, ali ne uti¢e na neuropsihijatrijske poremedaje. U prevenciji kalku-
loze urinarnog trakta znacajnu ulogu igraju i alkalinizacija urina (ona povecava
rastvorljivost mokracne kiseline), unos velike koli¢ine te¢nosti i odrzavanje dobre
diureze (narocito u slucaju povisene telesne temperature ili upornog povracanja).
VaZna je dijeta siromasna proteinima i ishrana sa malo purina. Namirnice bogate
purinskim bazama su: meso (narocito Zivinsko), riba (narocito sardine), plodovi

MedicalPiciures. net

mora, pasulj, socivo i boranija.
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8.Da li postoje klinicka ispitivanja u svetu ?

Informacije o klinickim studijama koje su finansirane iz privatnih izvora postavljene su na internet sajtu www.center-
watch.com.

Informacije o klinickim studijama koje se sprovode u Evropi dostupne suna  https:/www.clinicaltrialsregister.eu/
Za sve dodatne informacije moze se obratiti profesoru William L. Nyhan-u sa Kalifornijskog Univerziteta u San Di-

jegu. e-mail: wnyhan@ucsd.edu

9.Koliko ima kod nas pacijenata obolelih od ove bolesti ?
Petoro dece u Srbiji ima dijagnostikovan LNS, ali to ne znaci da broj obolelih nije vedi (ukljucujuéi LNS varijante).

10.Gde se moze naci podrska i viSe informacija o ovoj bolesti ?
-International Lesch-Nyhan Disease Association
http:/www.lesch-nyhan.org/

-National Organization for Rare Disorders (NORD)
https://rarediseases.org/rare-diseases/lesch-nyhan-syndrome/
-Lesch-Nyhan Action (France)

LNA-Lesch-Nyhan Action

-LND Famiglie Italiane ONLUS

LND Italian Families

-Asociacion del Sindrome de Lesch-Nyhan Espana
Lesch-Nyhan Support Group-Spain

Doc.dr Dragana Bogicevi¢

Nacelnik Neuroloske sluzbe Univerzitetske decje
klinike u Beogradu,

Medicinski fakultet Univerziteta u Beogradu

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, vrtic¢ima, sportskim klubovi-
ma, itd., koji se mogu pridruZiti i pomo¢i kupovinom majica s logom UdruZenja Zivot. Na istu majicu, po Zelji onih koji se
prikljucuju, postoji mogucnost stampanja njihovog loga ili slogana. Cilj je da se noSenjem maijica siri poruka da postoje
decica obolela od Batenove, ali i drugih oblika najteZih retkih bolesti. Na ovaj nacin e firme koje 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 pomoci i kupovinom promo paketa koji osim maijice sadrZe i platnenu torbu, Solju i kiSobran. Osim
logoa UdruzZenja ,Zivot” i na ove artikle moguce je odstampati logo ili slogan onih koji se pridruzuju. Do sada je akciju

nesebicno podrZalo na desetine firmi, skola, vrtica i pojedinaca koji se zajednicki bore za osti cilj: pomoci onimima kojima

je pomo¢ najpotrebnija.
E\ | - : | /
"%\\
- |
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GODISNJI SASTANAK EURORDIS-A

U periodu od 18. do 20. maja, u Budimpesti je odrzan sastanak ¢lanstva EURORDIS-a. Sastanku su ispred NORBSa
prisustvovali ID NORBSa Davor Duboka i predsednica Dragana Mileti¢ Lajko. Prvi dan sastanka bio je rezervisan za
Savet nacionalnih saveza, a teme koje su bile obradene su se odnosile na informisanje o aktivnostima EURORDISa
u prethodnom periodu i planiranju aktivnosti za naredni period, pocev od Dana retkih bolesti 2018. do krupnijih
strateskih planova za naredne godine. Drugi dan sastanka tematski je bio podeljen na dva dela: prepodne je bila or-
ganizovana EURORDISova skupstina, na kojoj se izmedu ostalog biralo nekoliko novih ¢lanova EURORDIS borda di-
rektora, dok je popodne proteklo u znaku interesantnih panel diskusija povodom obelezavanja 20 godina postojanja
EURORDISa. Trec¢i dan konferencije bio je ujedno i najinteresantniji. Kroz Cetiri radionice (Evropske referentne mreze,
alternativne i komplementarne terapije, uticaj retkih bolesti na socijalni poloZaj porodica i uputstva za “preZivljavanje”
malih udruzenja) pokriven je niz tema koje su veoma znacajne obolelima i predstavnicima udruzenja. Odli¢no odab-
rane teme pokrile su dijapazon oblasti, od strateskih do onih koje su vazne za svakodnevni Zivot. Nadamo se da ¢e
EURORDIS i u buduénosti primenjivati ovaj format na svojim konferencijama.

Kao i svake godine ,na skupsini Eurordisa je prisustvovao veliki broj
predstavnika udruZenja retkih bolesti

NORBS ORGANIZOVAO EDUKACIIU
- KAKO PREPOZNATI RETKU BOLEST
- SIMPTOMI, DIJAGNOSTIKA | MOGUCNOSTI LECENJA

U Nisu je 17.06.2017. godine odrzan prvi veliki i veoma znacajan kurs za lekare, medicinske sestre, zdravstvene
tehnicare, stomatologe, biohemicare, pedijatre, sa temom ,Kako prepoznati retku bolest - simptomi, dijagnostika i
mogucnosti leCenja“. Odabrane teme pokrile su dijapazon oblasti, od strateskih do onih koje su vazne za svakodnevni
Zivot.

Izuzetno vazan i znacajan projekat koji je NORBS pokrenuo,
je za osnovni cilj imao da stru¢nu javnost dodatno informise
o mogucénostima lecenja, ali pre svega da pokusa da podigne
na jos visi nivo svest, paznju i opreznost u vezi sa retkim boles-
tima. Cilj nam je bio da ukazemo na simptome koji se veoma
tesko prepoznaju, koji u velikom broju slu¢ajeva mogu da budu
od krucijalnog znacaja za uspostavljanje sto ranije dijagnoze.
Takode, skrenuli smo paznju na vaznost uvodenja adekvat-
nih terapija sa kojima se znacajno popravlja kvalitet Zivota te
produZuije Zivot osoba obolelih od retkih bolesti. S obzirom na
veliki broj nespecificnih simptoma koje je tesko prepoznati,
NORBS je odabrao odli¢can tim predavaca koiji je privukao za

prof. Goran Marjanovic iz KC Ni$ je predstavio primarne . . . L X
imunodeficite ovaj prvi put, veliki broj zainteresovanih.




DOGODILO SE...

Uzimajuci u obzir da je statistika neumoljiva i da ona jasno po- Defiricia
kazuje da je broj dijagnostikovanih u Srbiji u odnosu na one
koji jo§ uvek nisu dijanostikovani u ogromnoj disproporciji,
mozemo slobodno redi da su edukacije ovog tipa neophodne,
veoma vazne i da su od izuzetnog nacionalnog znacaja.
Osobe koje su obolele od neke od retkih bolesti, zbog ne-
dovoljne obucenosti struke, vrlo cesto produ neprimeceno i
nestanu u sistemu na duzi period koji je za njih nenadoknad-
iv ili im se uspostavi pogresna dijagnoza te bivaju leceni od
nekih drugih bolesti sa slicnim simptomima. Vrlo ¢esto usled
neadekvatnih terapija nijihovo zdravlje i njihov Zivot budu do-
datno ugrozeni.

ﬁredavanj_g dr IvanaStankovica o plucnoj arterijskoj

Tim predavaca sastavljen od izuzeztnih strucnjaka ipertenzi.

u svojoj profesiji su Cinili:
prof. dr. Goran Marjanovi¢, Klinika za hematologiju KC Nis, sa temom ,Primarni imunodeficitiu odrasloj populaciji“
dr. Sonja Pavlovi¢, Institut za molekularnu genetiku i geneti¢ko inZinjerstvo, sa temom ,, Napredak u lecenju retkih
bolesti: personalizovana molekularna terapija“

dr. lvan Stankovi¢, Klinicko bolnicki centar Zemun * Plu¢na arterijska hipertenzija - dijagnostika i leCenje"

dr. Goran Cuturilo, Univerzitetska decija klinika, sa temom ,, Klinicka genetika i retke pedijatrijske bolesti“

doc. dr. Maja Dordevi¢, Institut za zdravstvenu zastitu majke i deteta Srbije , Dr Vukan Cupic", sa temom ,Retke me-
tabolicke bolesti“

prof. dr. Vedrana Mili¢-Rasi¢, Klinika za neurologiju i psihijatriju dece i omladine, sa temom ,Neuroloske retke bolesti“
dr. Sladana Andrejevi¢, Klinika za imunologiju KCS, sa temom ,Hereditarni angioedem"

dr. Maja Stojiljkovi¢, Instutut za molekularnu genetiku i geneti¢ko inZinjerstvo, sa temom ,Primarna sekvenciranja
nove generacije u dijagnostici retkih bilesti"

JE BOLESTI SRae

doc.dr Maja Dordevic dr Sladana Andrejevi¢,
Institut za majku i dete KCS Klinika za imunologiju

dr Goran Cuturilo
,univerzitetska decija klinika

Utisci vedine ucesnika su veoma pozitvni a saznanja koja su dobili su neprocenijiva kako za njih kao struku, tako i za
pacijente. Imali su prilike da ¢uju neke od nasih najeminentnijih stru¢njaka, svakog u svojoj oblasti, koji su ih na vrlo
profesionalan nacin upoznali sa retkim bolestima, procesom dijagnostikovanja i lecenja.

Zahvalni smo svima na ucestvovaniju, kako predavacima, tako i prisutnima na predavanju. Nadamo se da ¢emo biti u
prilici da edukacije ponovimo i u¢inimo ih sto dostupnijim struci a u svrhu sto boljeg i kvalitetnijeg Zivota svih obolelih
od retkih bolesti.

NORBS
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MEHANICKA VENTLACIJA
ZA DECU | ODRASLE U KUCNIM USLOVIMA

Kompanija Philips Sleep and Respiratory Care Balkans je organizovala 05.07.2017. u hotelu Crystal u Beogradu
okrugli sto sa temom neinvazivne mehanicke ventilacije u kué¢nim uslovima.

Bili su prisutni vrsni strucnjaci iz ove oblasti, doktori koji su godinama posveceni da se ovaj problem u Srbiji resi,
udruzenja pacijenata i naravno domacini skupa, predstavnici Philips kompanije.

Kad kazem “ovaj problem” mislim na nedostupnost ove usluge pacijentima kojima je neophodan.

Davor Duboka,izvrsni direktor Nacionalne organizacije za retke bolesti Srbije je predstavio rad i aktivnosti organizaci-
je .Doc dr Miodrag Vukcevi¢ (KBC Zemun) jedan od zecetnika mehanicke ventilacije u Srbiji je opisao istorijat i tok ove
usluge u Srbiji, snazno apelujuéi na nadlezne institucije da se posvete resenju ovog problema.

_— -

Ivana Sundov, klinicki specijalista ku¢ne ventilacije Philips kompanije nam je detaljno predstavila aparate koji su na
pozitivnoj listi kao i reSenja za asistirano iskasljavanje.

Naglasavamo da se aparati koje nas zdravstveni sistem ne odobrava ve¢ uveliko koriste u svim zemljama EU, alii u
nekima koji nisu ¢lanice ali je njihov zdravstveni sistem prepoznao neophodnost uvodenja ovih aparata na liste koje

ih odobravaju pacijentima.
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Kako je NORBS nastao?

Neinvazivna ventilacija (NIV)
osoba sa neuromisi¢nim

S

2010. godine, 7 pr ika pojedi

2a retke bolestisuse sastali i brzo shvatili daimaju

bolestima

brojne zajednicke ciljeve: .
Borba za bolji Zivot obolelih od retkih bolesti
+ Borbaza dostupnost terapije

Ivana Sundov, BSc Resp Therapy
Potreba direktne podrske obolelima

Clinical Specialist Home Ventilation Central Eastern Europe

edno smojjacil”) Phillps Sleepand Respiratary Care

Beograd, 5.07.2017

reba jedinstveno! zastupanja aj
st 4 ja (
potreba jed t Z

prezentacija Davora Duboke, Norbs

prezentacija lvane Suntov, Philips

04 prvi NIV u kuénim uslovima, licna naba'
predavanje doc.dr Miodraga Vukcevica

Veoma je zabrinjavajuca Cinjenica da se NADLEZNA KOMISIJAU MINISTARSTVU ZDRAVLIA KOJA SE BAVI OVIM
PITANJEM NIJE SASTALA VISE OD 3 GODINE!!!!

Ko su ta¢no ¢lanovi ove komisije ? Da li postoji neki (bilo kakav) izvestaj o radu te komisije ?

Ovo su pitanja koje smo uputili Ministarstvu zdravlja .
Naravno, odgovor ¢emo objaviti u nasem sledeé¢em broju.

UdruZenje Zivot




DOGODILO SE... @@

EDUKACIJA ZA PREDSTAVNIKE UDRUZENJA ZA
RETKE BOLESTI

U periodu od 2. do 6. juna, 2017. u Hotelu Premier Aqua u Vrdniku, nadomak Novog Sada, odrzala se sada ve¢ tradi-
cionalna, druga po redu Edukacija za predstavnike udruzenja za retke bolesti iz regiona.

Na edukaciji su pored predstavnika NORBS-a, ucestvovala udruzenja i iz Slovenije, Hrvatske, Bosne i Hercegovine i
Srbije. U vrlo prijatnom okruZenju hotela, predstavnici udruzenja su imali prilike da prisustvuju izuzetno dobro osmisl-
jenim i koncipiranim predavanjima.

Ucesnici edukacije i predstavnici Institut Main Point

Iskoristili smo sva ranija iskustva i razgovore sa udruzenjima i uspesno locirali najéesée izazove i probleme sa kojima
se udruZenja najcescée susrecu i tako na veliko odobravanije i odusevljenje svih prisutnih organizovali upravo takve
teme kao Sto su javni i medijski nastup, bitnost i znacaj timskog rada u organizacijama i vodenju istih. Dotakli smo se

to je fundraising.

Izuzetni predavadi iz Tim centra za istrazivanje
i edukaciju, su se potrudili da sto vise ukljuce
ucesnike u radionicama, kako kreativnim i teh-
nicki zahtevnim, tako i radionicama u realnim
uslovima, pred kamerama i velikim pritiskom.
Ucesnici su dobili izuzetne informacije i znanje
od zaista vrhunskih predavaca i svi su na kraju
predavanja imali prilike da preuzimanjem aktiv-
nog ucestvovanja u razli¢itim zadacima pokazu
steceno znanje. Apsolutno su svi, bez izuzeta-
ka napravili ogroman korak. To potvrduju i sami
ucesnici, koji isticu izuzetnu organizaciju, pro-
fesionalne predavace ali i veoma pozitivhu at-
mosferu koja je vladala tokom sva tri dana.

Uvodna re¢, ID NORBS-a Davor Duboka
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Nakon edukacije u Splitu u Hrvatskoj, edukacija u Vrdniku u Srbiji je jo$ vise zbliZila sve ucesnike. Prepoznali smo na
nase veliko zadovoljstvo kod svih njih veliki entuzijazam, ¢vrsta prijateljstva i Zelju da jedni drugima budu podrska i
pomoc u svakom obliku, sto je donekle i bio krajniji cilj edukacija - timsko jac¢anje i nadogradnja. Ono sto je i najvaznije
je i to da je u veoma dobro osmisljenim interaktivnim predavanjima, svako od ucesnika imao mogucnost da upozna
sve ono sa ¢im se i druga udruZenja susrecu i da na pozitivnim iskustvima i primerima dobiju ne samo nova saznanja,
vec i moguca resSenja za najc¢esce prepreke, konflikte, nereSena pitanja i krize koje se javljaju unutar samih struktura
bilo koje organizacije.

Radna atmosfera tokom edukacije Radna atmosfera tokom edukacije

Moramo napomenuti da, zanemarujuci stru¢ni deo edukacija, na predavanjima se najvise istaklo prijateljstvo, pozitiv-
na energija medu gostima i medusobno poverenje. Bliskost i zajednistvo koje je ovom edukacijom jos viSe uc¢vrséeno,
jasno su se pokazali da je ovakva vrsta dogadaja od izuzetnog znacaja za pravilno i uspesno funkcionisanje kako
samih organizacija, tako i za jacanje i bolji polozaj pojedinaca unutar njih! Slozili smo se da nam je jako Zao sto nije
bilo jo§ vremena za sve kvalitetne razgovore, razmene informacija, i generalno socijalizaciju nasih dragih gostiju, ali
smo svesni da kvalitetno potroseno vreme, najbrze protic¢e. Puno toga je receno, puno toga je zapoceto, puno toga
je i dogovoreno. Pokazali su se svi kao izuzetan tim, ozbiljan kolektiv, koji, iako se suocava sa sigurno navje¢im mo-
guéim Zivotnim problemima, sa ogromnom energijom i jo$ ve¢om odlucnoscu ide ka svom cilju ka novim izazovima
jos spremnije i hrabrije nego ranije.

Zeleli bismo da se zahvalimo svim ucesnicima koji su dosli i aktivno ucestvovali na ovoj edukaciji. Radujemo se nared-
noj, jer ¢e svaka naredna biti jos uspesnija i napravice od svih nas jedinstven tim, tim koji napreduje, na svim poljima,
a najvise na onom pravom, ljudskom!

Norbs / Nacionalna organizacija za retke bolesti Srbije
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RARE DISEASE INTERNATIONAL (ron cooisun sastanax

Tredi po redu godisnji sasatanak ¢lanova RDI International odrzan je 4.06. u Barseloni. Vise od 50 ¢lanova iz 23 zem-
lie sveta imalo je priliku da se upozna i razmeni iskustva sa zastupnicima prava pacijenata Sirom sveta, sazna koje su
to novosti u svetu kada su zastupanja prava pacijenata u pitanju i kako da vise budu uklju¢eni u rad RDI.

Prvi deo sastanka bio je rezervisan samo za ¢lanove RDI. Clanovi su obavesteni o dosadadnjim aktivnostima kao i
planu rada i budZetu za 2107. godinu. Razgovaralo se o tome kako jos vise povecati vidljivost RDI i kako privuci nove
¢lanove.

Drugi deo sastanka je bio otvoren za sve, a interesantno je sledece:

Predstavljanje RDI Joint Declaration: Rare Diseases - An International Public Health Priority; tu je ucesnicima, ta-
kode, predstavljeno kako funkcionise sistem Ujedinjenih Nacija

Ucesnici sastanka

Izvestaj sa dogadaja o retkim bolestima koji je odrzan u februaru u Zenevi pod nazivom The Right to Health: The Rare
Disease Perspective i pocetak rada NVO komiteta za retke bolesti pri Ujedinjenim Nacijama proslog novembra u Nju-
jorku. Clanovi su na sastanku diskutovali kako mogu doprineti putem svojih Ministarstava zdravlja i inostranih poslova
ili imajuci stalne predstavnike u Njujorku ili Zenevi.

Viktorija Hedli, sa Unverziteta u Njukastlu predstavila je RD-ACTION, platforme koja podrzava razvoj i odrzivost
Orfan baze podataka, doprinosi reSenjima koja bi obezbedila odgovarajuée Sifrovanje retkih bolesti u zdravstvenim
sistemima Sirom Evrope i radi na reSavanju bitnih problema onih koji su oboleli od retkih bolesti primenjujuci korake
koji su definisani u preporukama Evropske unije.

Za kraj je bilo interesantno ¢uti kako su retke bolesti pozicionirane u Aziji, Latinskoj Americi, Africi i Kanadi.
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O RARE DISESASES INTERNATIONAL

Rare Diseases International je globalna alijansa, trenutno pridruzena EURORDIS-u, ljudi koji Zive sa retkom boleS¢u,
i njihovih organizacija i federacija Sirom sveta. Ovu organizaciju vodi savet koiji je izabran od strane ¢lanova u aprilu
2016. godine. Organizacija ima za cilj da bude glas onih koji Zive sa retkom boles¢u Sirom sveta, promovise retke
bolesti kao prioritet u oblastima javnog zdravlja i istrazivanja, predstavlja svoje ¢lanove u internacionalnim institucija-
ma i forumima i ojaca svoje ¢lanove putem razmene podataka, medusobnu podrsku i zajednicke akcije.

Iva Omrcen

glavna i odgovorna urednica emisije Mesto za nas
individualna ¢lanica Norbs-a

Sa predavanja

EURORDIS LETNJA SKOLA

Evropska organizacija za retke bolesti Eurordis ima 700 ¢lanica iz vise od 60 zemalja sveta koji zajednicki rade na
tome da poboljsaju zivot vise od 30 miliona ljudi koji Zive sa nekom retkom boleséu u Evropi.

Svake godine, po¢etkom juna, ova organizacija organizuje letnju Skolu u Barseloni. Program omoguéava predstavnici-
ma pacijenta i istrazivac¢ima da steknu nova saznanja u oblastima zagovaranja prava pacijenata i znanja koja ¢e im
omoguditi bolje razumevanje raznih regulatornih procesa.

KLASA 2107




Do sada je kroz skolu proslo vise od 400 ucesnika iz 40 zemalja sveta. Iz godine u godinu se prijavljuje sve vedi broj
ucesnika, a ove godine bilo ih je oko 60 iz 25 zemalja ukljucujuc¢i Kanadu, Juznu Afriku, Maleziju i Indiju. Prvi put je
istovremeno organizovana i Skola na Spankskom jeziku. Iz naseg regiona ove godine bile su prisutne predstavnice iz
Srbije, Bosne i Makedonije.

Skola koju organizuje EURORDIS je odli¢na prilika da se sazna gde i kada pacijenti i njihovi predstavnici mogu da
budu aktivni u zagovaranju i osnazivanju prava, da se razmene iskustva, a takode je odli¢na prilika da se upoznaju i
povezu predstavnici iz raznih delova sveta.

Sa predavanja

Ove godine slusali smo predavanja o metodologiji klinickih ispitivanja, etici u istraZivanjima, orfan lekovima, o Nacinu
rada Evropske agencije za lekove i kako pacijenti mogu biti ukljuceni u nju, radili laboratorijski eksperiment i saznali
mnoge druge korisne stvari. Slobodno vreme smo koristili za druZenje, upoznavanje, razmenjivanje iskustava i obi-
lazak Barselone.

Sertifikat Ucesnici iz Makedonije, Srbije i Bosne

Za mene je ovo iskustvo, profesionalno i licno, bilo izuzetno vazno. Bilo mi je jako interesantno da saznam nesto vise
o radu Evropske agencije za lekove i u€estvujem u praktiénom delu gde sam imala priliku da vidimo na koji na¢in rade
Eticki odbor i Odbor za orfan lekove. Ono $to je najbitnije upoznala sam interesantne ljude i stekla nova poznanstva.

Iva Omréen
glavna i odgovorna urednica emisije Mesto za nas,RTS2
Individualna ¢lanica Norbs-a




MISTE

MNEVIDLJY

Besplatna linija pomoci
za osobe obolele od retkih bolesti

0800 333 103

Imate pitanja ili Vam treba pomo¢?
Pozovite i razgovarajte sa nasim advokatom, socijalnim radnikom i psihologom

svakim radnim danom od 10 do 18h.
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PRIJATELJI UDRUZENJA:

Boost & ZIVOT

I EAM - UDRUZENJE GRADANA ZA BORBU
PROTIV RETKIH BOLESTI KOD DECE

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

www.zivotorg.org
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