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Postovani,

Od kad je poceo da se primenjuje 11.aprila 2019. godine, novi Zakon o zdravstvenom osiguranju izaziva razlicite
komentare ,ali je svakako doneo i neke pozitivnhe promene kojima se omogucava roditeljima da ostvare pravo na
bolovanje, odnosno pravo na naknadu zarade tokom privremene sprecenosti za rad zbog nege tesko bolesnog de-
teta, a najdalje do detetove 18. godine. Puno vas nas je kontaktiralo u vezi ove problematike i zato smo odlucili da
ovu temu detaljnije obradimo u rubrici Re¢ drzave. U tome nam je pomogla nasa stalna saradnica Ivana Badnjarevic,
predsednica Nacionalne organizacije za retke bolesti Srbije.

Zelimo posebno da se zahvalimo Prof dr Vedrani Mili¢ Rasi¢ (Klinika za neurologiju i psihijatriju za decu i omladinu,
Beograd) koja nam je u rubrici REC UDRUZENJA predstavila UdruZenje za deciju neurologiju Srbije (UDNS). Takode
se zahvaljujemo prim dr Vesni Brankovi¢ (Klinika za neurologiju i psihijatriju za decu i omladinu, Beograd) koja je u
rubrici Rec struke opisala Alterniraju¢u hemiplegiju detinjstvu.

Rubrika REC PACIJENTA je rezervisana za hrabru malu Adrijanu obolelu od Batenove bolesti koja je dokaz da klini¢ko
ispitivanje spasava ZivotVeoma cesto je klini¢ko ispitivanje jedino resenje za obolele od retkih bolesti, jer oboleli
nemaju vremena da ¢ekaju duge i detaljne procedure odobravanja terapija.

“Dani Beograda”-Dobitnici nagrada
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Rubrika DOGODILO SE...je zaista ispunjena dogadajima koji su se odrzali u prethodnom periodu,a koji su se tica-
li retkih bolesti: U Bukurestu je od 16. do 18. maja odrzan EURORDIS-ov godisnji sastanak clanstva. Predstavnik
NORBS-a na ovom sastanku bila je predsednica NORBS-a Ivana Badnjarevi¢ . Zatim, u beogradskom Medija centru
05.aprila 2019. godine je odrzan prvi regionalni simpozijum o Dravet sindromu u Srbiji u organizaciji udruZenja Dravet
sindrom . U Beogradu je 10 -11. maja 2019. odrzan prvi simpozijum sa medunarodnim uceSéem na temu retkih neu-
rometabolickih i neurotransmiterskih bolesti kod dece: dijagnosticke procedure, mogucnosti leenja i prednosti iINTD
mreZem, a u organizaciji udruZenja Hrabrisa. | kao Slag na torti, u okviru “Dana Beograda” 18. aprila u Starom dvoru
priredena je tradicionalna dodela Nagrada grada. Najvisa priznanja grada su uruc¢ena u oblasti knjizevnosti, umetnosti,
arhitekture, sporta.,zdravstva..

Iskrene cestitke Udruzenju SMA i Oliveri Jovovic i Aleksandri Jankovi¢ na ovoj prestiznom priznanju.

S postovanjem,
3 . M. 2 . 5

Glavni i odgovorni urednik 5
Udruzenje gradana za borbu protiv retkih bolesti kod dece ZIVOT, predsednik

gReah 1

PRVI SPECIJALIZOVANI CASOPIS
O RETKIM BOLESTIMA
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UDRUZENJE ZA DECIIV
NEUROLOGIJU SRBIJE (UDNS)

UdruZenje za deciju neurologiju Srbije (UDNS) je formirano 21.04.2017. u Beogradu, okupivsi strucnjake razlicitih
profila. Ciljevi udruzenja su promocija Sto kvalitetnijeg klinickog i istrazivackog rada u oblasti decje neurologije, kroz
distribuiranje smernica (postojecih algoritama) za dijagnosticke i terapijske postupke, kroz podsticanje programa ucen-
ja u zemlji i inostranstvu, kroz organizovanje razli¢itih skupova u zemlji, kao i kroz povezivanje stru¢njaka razlicitog
profila u sklopu sloZene, multidisciplinarne mreZe dijagnostickih i terapijskih postupaka u oblasti decje neurologije.

UdruZenje je svesno da predstavlja jednu ,mladu” oblast u medicini, koja je veoma zahtevna u smislu obrazovanja
struc¢njaka, zahtevajuci integraciju znanja razlicitih oblasti poput neurologije, pedijatrije, neurofiziologije , molekularne
genetike i mnogih drugih. Upravo zbog ove slozenosti i “mladosti”, u svetu ne postoji jedinstven put Skolovanja, ali
su ciljevi isti,a to je pravovremena dijagnostika i Sto bolja terapija dece obolele od neuroloskih bolesti. Odgovornost
UdruZenja za decju neurologiju u Srbiji je zbog svega pomenutog velika.

Posebno interesovanje Udruzenja jesu retke bolesti i to iz razloga 3to najvedi broj retkih bolesti pocinje u detinjstvu,
najceS¢e kao nasledne bolesti i Cesto sa primarnim ili posledic¢nim zahvatanjem tkiva i organa kojima se bavi decja
neurologija.

Za relativno kratak period postojanja UdruZenja, prosleden je niz informacija, kao sto je elektronsko koris¢enje
dijagnostickih algoritama preporucenih od strane evropskog udruZenja, podsticano je uklju¢enje Sto veceg broja
nasih stru¢njaka u aktivnosti EPNS (European Paediatric Neurology Society), Cetiri mlada specijalizanta iz decje neu-
rologije su tokom maja 2019, u organizaciji EPNS i na preporuku Udruzenja aktivho ucestvovali u edukaciji iz neu-
rometabolickih bolesti (leukodistrofije, lizozomalne, neurotransmiterske bolesti i dr), koje pripadaju retkim bolestima
. Odrzan je niz stru¢nih skupova u zemlji, na kojima su predstavnici UDNS isticali vaznost dijagnostike i terapije RB.

UDNS je prepoznalo vaznost saradnje sa Udruzenjem dece obolele od RB i njihovih porodica. U saradnji sa Udruzen-
jem za Disenovu miSi¢nu distrofiju Srbije u Klinici za neurologiju i psihijatriju za decu | omaldinu tokom aprila 2018.
godine gostovala je M. Main iz klinike Great Ormond Street Hospital, London, odrzavsi predavanje “Fizioterapija je za
Zivot: mora biti usmerena, efikasna i gde je moguce zabavna“ .Nakon teorijskog dela usledila je dvodnevna radionica,
gde je svako dete bilo pregledano i izlozeno fizikalnom tretmanu oblikovanom prema specificnostima retke DiSenove
bolesti.

Dva meseca kasnije, takode u saradnji sa UdruZenjem za DMD, gost je bila profesor K. Davies sa Univerziteta u Oks-
fordu, koja je poznat istrazivac na polju potencijalne terapije retkih neuromisi¢nih bolesti.

U saradniji sa Udruzenjem za spinalnu misi¢nu atrofiju, predstavnici UDNS kao i predstavnici decijeg odeljenja Klinike
za rehabilitaciju “Dr Miroslav Zotovi¢” su u februaru 2019.godine ugostili internacionalno priznate fizioterapeute iz
Italije i Engleske u okviru edukativne radionice: Spinalna misi¢na atrofija- Strategija fizikalne terapije, disajne rehabil-
itacije i ortotisanja Tom prilikom su odrzana i teorijska predavanja o nacinu prepoznavanja ove bolesti.

U saradnji sa nacionalnom organizacijom NORBS i udruzenjem Hrabrisa (udruzenje za pomo¢ porodicama sa de-
com koja boluju od neurometaboli¢kih bolesti), organizovan je u maju 2019.godine internacionalni simpozijum u
Beogradu, posvecen retkim naslednim neurotransmiterskim bolestima. Jedan od predavacaje bio je prof. Opladen
sa Univerziteta u Hajdelbergu, koji je istovremeno i koordinator INTD mreZe (International Working Group on Neu-
rotransmitter related Disorders). Sledeceg dana, u Klinici za neurologiju i psihijatriju za decu i omladinu, zajedno sa
gostima pregledana su deca sa suspektnim neurotransmiterskim poremecajem.

Druga polovina 2019. godine je vreme za ostvarivanje prethodno planiranih aktivnosti, a iduéa godina je otvorena

za dobre ideje izmedu dva partnera, UDNS i razlicitih Udruzenja za retke bolesti, a sa zajednickim ciljem, a to je
pravovremeno postavljena dijagnoza je uslov pravovremene terapije.

prof dr eiditide liC ReasLC, predsednik UDNS

Medicinski fakultet u Beogradu

Klinika za neurologiju i psihijatriju za decu i omladinu
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BOLOVANIE /
PRAVO NA NAKNADU ZARADE

Novi Zakon o zdravstvenom osiguranju, koji se primenjuje od 11. aprila 2019. godine je doneo i neke pozitivne
promene kojima se omogucava roditeljima da ostvare pravo na bolovanje, odnosno pravo na naknadu zarade tokom
privremene sprecenosti za rad zbog nege tesko bolesnog deteta, a najdalje do detetove 18. godine.

Naknada zarade za vreme privremene sprecenosti za rad pripada roditeljima ako je zdravstveno stanje deteta takvo da
je roditelj privremeno sprecen za rad iz razloga zbog nege bolesnog deteta, pod uslovima utvrdenim ovim zakonom.
Promene se najvise odnose na ¢lan 78 Zakona, kojim se definise

“U slucaju teskog ostecenja zdravstvenog stanja deteta do navrsenih 18 godina Zivota zbog teskog ostecenja mozdanih
struktura, maligne bolesti, ili drugog teskog pogorsanja zdravstvenog stanja deteta, drugostepena lekarska komisija
Republickog fonda moze, na predlog zdravstvene ustanove koja obavlja zdravstvenu delatnost na tercijarnom nivou
zdravstvene zastite u kojoj se dete leci, a po uputu izabranog lekara, produziti pravo na naknadu zarade zbog nege
¢lana uZe porodice.

Produzenje prava na naknadu zarade iz stava 3. ovog ¢lana, ocenjuje drugostepena lekarska komisija Republickog
fonda na svakih Sest meseci, za svaki pojedinacni slu¢aj, u zavisnosti od zdravstvenog stanja deteta, kao i neophodnog
daljeg leenja deteta, odnosno rehabilitacije ako je potrebna.

Visina naknade zarade koja se obezbeduje iz sredstava obaveznog zdravstvenog osiguranja, kao i iz sredstava poslo-
davca, definisana je ¢clanom 95. Zakona o zdravstvenom osiguranju i iznosi 100% od osnova za naknadu zarade.
Posto se i dalje javljaju nedoumice oko toga ko ima pravo na ovo bolovanje i kako ovo pravo u praksi ostvariti, za vas
u nastavku teksta izdvajamo osnovne uslove.

Pre svega, vazno je naglasiti uslov da oba roditelja moraju biti u radnom odnosu da bi jedan od roditelja mogao pod-
neti zahtev. Izuzetak je ako dete ima samo jednog roditelja ili ako samo jedan roditelj vrsi roditeljsko pravo u smislu
propisa o porodici. Takode, izuzetak je ako jedan od roditelja nije zaposlen ali je iz zdravstvenih razloga nesposoban da
neguje obolelo dete, u tom slucaju drugi roditelj i dalje ima pravo.

U Zakonu je jasno definisano da o pravu na naknadu zarade zbog nege deteta odlucuje drugostepena lekarska komisija

Republickog fonda, na predlog zdravstvene ustanove tercijarnog nivoa u kojoj se dete leci (bolnica) a po uputu izabra-

nog lekara. U praksi se desava da roditelji i dalje budu upuceni prvo na prvostepenu komisiju, pa tek onda na drugo-

stepenu. Medutim, prema Zakonu nije neophodno upucdivati roditelja na prvostepenu, ve¢ direktno na drugostepenu
komisiju. Da bismo svima vama olaksali ovo tumacenje, najprostije receno potrebno je sledece:

e Lekar specijalista koji vodi dete u ustanovi tercijarnog nivoa (bolnica/klinika) na izvestaju o zdravstvenom stanju
deteta treba da napise misljenje da smatra da je roditelju deteta potrebno odobriti bolovanje radi posebne nege
deteta. Dakle u izvestaju lekar navodi sledece “molim omoguditi da majka boravi uz dete zbog teskog zdravst-
venog stanja deteta, u okviru zakonskih normi” (ovo je samo primer radi lakSeg razumevanja, lekar definise svoje
misljenje).

¢ Sa misljenjem lekara, roditelj odlazi kod svog izabranog lekara, koji piSe uput drugostepenoj lekarskoj komisiji Re-
publickog fonda za zdravstveno osiguranje koja odlucuje o odobrenju bolovanja za roditelja.

¢ Na drugostepenu komisiju roditelj nosi dodatnu zdravstvenu dokumentaciju deteta (relevantne izvestaje koji opi-
suju zdravstveno stanje deteta).

e Drugostepena komisija donosi resenje da li se bolovanje odobava.

O produZenju prava na naknadu odlucuje ponovo drugostepena lekarska komisija Republickog fonda na svakih
Sest meseci
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Ukoliko neko od relevantnih tela (bolnica ili izabrani lekar) nije upoznat sa procedurom, zamolite da pogleda ¢lan 78.
Zakona o zdravstvenom osiguranju kako bi mogao dati misljenje u skladu sa njegovom sadrzinom.

Ukoliko imate nejasnoca sa primenom zakona moZete se obratiti Savetniku za zastitu prava pacijenata ili vasoj filijali
Republi¢kog fonda za zdravstveno osiguranje (poznato kao “socijalno”) kako biste u skladu sa Zakonom predali zahtev
za ostvarenje prava na naknadu zarade tokom privremene sprecenosti za rad zbog nege teSko bolesnog deteta, a
najdalje do detetove 18. godine.

Y707 8%@8%0 Nacionalna organizacija za retke bolesti Srbije, NORBS

VELIKA ZAJEDNICKA AKCIIA

Veoma uspesno, vec tri godine, traje velika kampanja za pomo¢ Udruzenju Zivot ,Majica jedna donacije
vredna. Zajedno za Zivot* Stotine firmi, ali i pojedinaca, do sada je kroz kupovinu maijica i ostalih promo
artikala pomoglo deci oboleloj od Batenove i drugih retkih bolesti. Kroz slogan kampanije, cilj je da se
nosenjem majica Siri poruka da postoje malisani koji su tesko oboleli i da uprkos tome sto je bolest veoma
retka nikako ne znaci da ne postoji.

Osim majica kratih rukava, u ponudi su i majice dugih rukava, duksevi, kiSobrani, kacketi, obicne i
magicne Solje... Na svaki artikl stampa se logo Udruzenja Zivot, a po Zelji onih koji se pridruzuju, postoji
mogucnost Stampanja njihovog loga ili slogana. Cena jedne majice je 995 dinara + PDV, a oni koji kupe
10 ili vise majica bice uvrsetni na spisak prijatelja na sajtu UdruZenja Zivot. Na ovaj nacin ée firme koje
pomazu biti prepoznate kao drustveno odgovorne, dok decica dobijaju neophodnu pomoc¢.

Kampanju zajednicki organizuju UdruZenje ,Zivot” i novosadska firma Boost team. Madjice i promo paketi se mogu

naruciti putem mail-a dinka.boostteam@gmail.com, kao i putem broja telefona 066/220-212.
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Paket 1

-Bela T-shirt majica
B ipamucna torba sa
y  IvotEs ‘ A logom udruzenja Zivot
| -Stampa vaseg logotipa u
! boji.
% cena: 1,150 dintpdv
Zivot

Paket 2
- Bela T-shirt majica,Solja i
pamucna torba sa logom
udruzenja Zivot.

-Stampa vaseg logotipa
u boji.

) 2|v%ti?;

% cena: 1,600 dintpdv
i%\]/%l Zivot
Paket 3
- Bela T-shirt majica torbai
% kisobran sa logom
y  IvotEz { udruzenja Zivot.
A\ s -Stampa vaseg logotipa
uboji.

cena: 2,000 dintpdv

Paket 4

-Bela T-shirt majica,
kiSobran,Solja
logom udruzZenja Zivot

N z?v%t» {

P -Stampa Vaseg logotipa
u boji.
5P .
o cena: 2,200 din+pdv
o )
_
, Paket 5
- Bela T-shirt majica torba,
?9 3olja kisobran sa logom
N Zivot=z I udruzenja Zivot.
ﬁ\ P -Stampa vaseg logotipa
uboji.
e cena: 2,600 din+pdv
% S
Zivot
” B
Paket 6
-Torbai kiSobran sa
A P4 Iggom udruienlja Zivot.
L -Stampa vaseg logotipa
8/,;? uboji.
2.0

cena: 1,200 dintpdv

2
Paket 7
S - Bela T-shirt majica
y Zivotzz l i $olja sa logom udruzenja
Zivot.
Slampa Vaseg logotipa
u boji.
P cena: 1,400 dintpdv
]Zwof

Muske:

Zenske:

R =

ot

L

\ It
)

dostupne boje zenskih modela:

SO
PEe)

Maijice u boji “Zi

Paket 8

-Soljai kisobran sa

logom udruzenja Zivot.
-Stampa vaseg logotipa
uboji.

cena: 1400 din+pdv

Bela majica sa stampom

cena: 995 din+pdv

Kisobran sa stampom

cena: 1000 din+pdv

Solja sa stampom

cena: 600 din+pdv

Platnena torba
sa stampom

cena: 500 din+pdv

Majica polo
Zenska i muska

cena: 1,440 din+pdv

dostupne boje muskih modela:

Magi¢na 3olja

cena: 770 din+pdv

vot”

Stampa vaseg logotipa u jednoj boji je uklju&ena u cenu

cena:1.075din + pdv

cena paketa ako je majica u boji:

paket 1: 1.230 din+pdv
paket 2: 1.680 din+pdv
paket 3: 2.080 din+pdv
paket 4: 2.280 din+pdv
paket 5:2.680 din+pdv
paket 7: 1.480 din+pdv

10 15 12 11 26 57 22

20 24 23

TTEE T & E%

10 12 15 23 26 22 20 32 36 34 30

10 20 23 22 60 30 32 40 51 53
51 52 53 57 58 40 24 43

30 40 60 55 53 52 33 60 71
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ZIVOT U KLINICKOM
ISTRAZIVANIV

Roditelji smo djevojcice Adriane kojoj je 21.jula 2016
dijagnosticirana Batenova bolest (CLN2) i trenutno
Zivimo u Hamburgu gdje svakih 14 dana idemo u
kliniku Uke Eppendorf gdje Adriana prima zamjen-
sku enzimsku terapiju direktno u mozak. Nasa pri¢a
pocinje 2015, kad smo jos Zivjeli u Rijeci (Hrvatska) ,
tada u dobi od 3.5 godine Adriana je dobila prvi ep-
ilepti¢ni napad. Do tada nismo primjetili da ima ika-
kvih problema, bila je zdrava i vesela djevojcica, po-
rod i razvoj do treée godine tekao je potpuno uredno.
Medutim, nakon epi napada poceli smo primjedivati
da nasa djevojcica pocinje u svemu zaostajati u odno-
su na vrsnjake. Osim dijagnoze epilepsije, sve drugo
je bilo uredno.

Pocele su promjene u ponasanju, problemi sa spavan-
jem, a epilepti¢ne napade je imala svakih 10-15 dana.
Zivot nam se sastojao od posjecivanja bolnica, privat-
nih doktora, posjeta bioenergi¢arima, nutricionistima

Adriana pre pocetka bolesti i trazili smo bilo Sta Sto bi joj moglo pomodi .

Unatoc¢ svemu progresija je bila oCita, sve je manje pricala, sve je teze hodala, bila jako tuzna i placljiva.... Bili smo na
rubu, ocajni, znali da se nesto dogada sa nasom djevojcicom . Nakon dijagnoze sve je postalo jasno, bolest je uzimala
dio po dio nase Adriane. Saznanje da ti djetetu ostaje tek nekoliko godina teskog Zivota je zaista pretesko, slomilo
nas, svijet se u danu srusio. Ali tada nam je profesor Prpic¢ iz Kbc Rijeka rekao da postoji eksperimentalna terapija u
4 centra u svijetu i da dokazano ta terapija moze usporiti bolest. Bez puno razmisljanja odlucili smo uciniti sve kako
bi Adrianu ukljucili na lije¢enje . U septembru 2016-te godine dobili smo pozitivan odgovor iz Hamburga i doslovno
preko nodi sve napustili i otputovali. Odmah na pocetku nam je re¢eno da ne ocekujemo ozdravljenje, ve¢ samo us-
poravanje bolesti . Nama je to bilo dovoljno. Adriana je operirana i ugradena joj je kapsula na glavici i preko nje dobiva
enzimsku terapiju direktno u mozak u trajanju od 4 sata, te ostajemo u bolnici 24 sata i tako svakih 14 dana. Prvih 6
mjeseci je bilo dosta tesko, i za to vrijeme bilo je velikih oscilacija, od toga da uopcée ne moze drzati ravnotezu, do toga
da samostalno napravi i 20 koraka. Bilo je teskih dana kad je puno plakala, ali i lijepih dana kad je izgledala kao zdrava
djevojcica. Na pocetku je dobro prihvacala odlazak na terapiju, i nakon svake terapije poboljsanje je bilo jako vidljivo,
medutim nakon tjedan dana pocelo bi se primjecivati pogorsanje. lako smo bili daleko od svega njoj poznatog i da je
bila okruzena strancima, njezino opce stanje i ponasanje je pocelo popravljati. Krenula je u vrti¢, lijepo se uklopila, sve
cesce je bila vesela i zaigrana....

Prihvatila je da neke stvari ne moze kao prije, i nasla novi nacin kako da postigne ono Sto Zeli. Prije pocetka terapije
imala je i do 3 velika epilepti¢na napada mjesec¢no, a ve¢ od prve terapije nije imala napada 3 mjeseca. Prije terapije je
slabo jela, a piti je stalno odbijala, a i to se pocelo poboljsavati. U prvoj godini terapije poceli su se pojavljivati nevoljni
pokreti, nedugo zatim pocela je dobivati kratke epi napade (absense). Godinu i pol nakon pocetka primanja terapije
moZzemo reci da se stanje stabiliziralo. Ustabili smo joj antiepileptike ( Sad trosi 4 razliCite vrste antiepileptika u ni-
skim dozama) i od tad mogu reci da smo prezadovoljni. Sad je 2 godine i 4 mjeseca od kad je Adriana na terapiji, Ima
nepunih 7 i pol godina, 35 kg, i preko 7 mjeseci je bez velikih napada. Nevoljnih pokreta nema uopde, jedino kad je

umornija ima kratke epi napade (absense).
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Borba je laksa uz podrsku porodica Adrijana je vesela i divna devoijcica
koja svojom hrabroscu inspiriSe

Nase iskustvo sa zamjenskom terapijom je zaista samo pozitivno, nikada nije imala nikakvu reakciju, do sad je sve
prolazilo u najboljem redu. Prije pocetka terapije Adriana se rijetko smijala, pogled joj je bio mutan, ponekad mi se ¢ini-
lo da ne vidi dobro, da uopce ne razumije $to joj govorim, bila je jako nepredvidljiva, sa groznim ispadima u ponasaniju.
Bilo je to jako tuZno razdoblje, i sad nas dusa zaboli kad razmisljamo o 2015 godini. Danas je druk¢ije, ona je zaista
sretna i vesela djevojcica, pogled joj je bistar, razumije sve Sto joj govorim i odgovara jasno sa Da ili Ne, mozZe samo-
stalno jesti, hoda uz nasu pomoc¢, sama vise ne mozZe, ali po stanu se kreée sama ili puZe ili ide na guzi, otvara vrata,
otvara frizider, trazi robu u ormaru....
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Nas heroj koraca krupnim koraccima kroz zivot

Aono sto je najvise veseli je ples, jos uvijek ne prode ni jedan dan da ne pleSe, ¢Cim krene muzika ona trazi da je uzmemo
zaruke, digne se na noge i plese i smije se. Sto nas ¢eka ne znamo, ali znamo da nam je ova terapija pruzila mogucnosti
da prozivimo prekrasne dane sa naSom djevojcicom, a ono $to je dobro proslo pokvariti se vise ne moze . Adriana je di-
jete zaista jakog karaktera i veliki je borac, mi priznajemo da je ja¢a od nas. Njezina tvrdoglavost u ovoj borbi sa boles¢éu
je svakako vrlina, a ne mana. Zna sta zeli i ne bira kako ¢e to toga dodi, rodena u znaku Lava i zaista je prava lavica.

Tina ¢ Daliboy 8@@0‘, mama i tata male “0UGI2E
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ALTERNIRAJUCA HEMIPLEGIJA
DETINJSTVA

Alternirajuca hemiplegija detinjstva (eng. Alternating Hemiplegia of Childhood- AHC) je retko, geneticki uzrokovano
neurorazvojno oboljenje, koje se karakterise pojavom prolaznih alternirajuc¢ih/naizmenic¢nih slabosti jedne ili obe
polovine tela, u ranom Zivotnom dobu.

Uzrok ovog oboljenja je mutacija u ATP1A3 genu na hromozomu 19g13.2. Do sada je identifikovano preko 60
mutacija koje su odgovorne za pojavu oboljenja, a najces¢e mutacije su D801N (43%), EB15K (16%), i G947R (11%).
Tip nasleljivanja je definisan kao autozomno dominantno, ali se kod vecine radi o “de novo” heterozigotnim mutaci-
jama, ili veoma retko, o germinativnom mozaicizmu. Gen uzro¢nik odgovoran je za kodiranje subjedinice Na+/K+
ATPazne pumpe, i bolest se stoga razmatra kao kanalopatija.

Bolest obicno pocinje pre 18-tog meseca Zivota i manifestuje se naizmeni¢nim, prolaznim slabostima jedne ili druge
strane tela, ili pak obe istovemeno, koje mogu trajati od nekoliko minuta do nekoliko dana i karakteristicno nestaju
u toku spavanja. Kod nekih pacijenata bolest moZe poceti veoma rano, u prvim mesecima zivota i manifestovati
se kratkotrajnim iznenadnim epizodama nevoljnih pokreta, kao Sto su okretanje ociju navise “okulogirne krize” ili
izvijanjem pojedinih delova tela “toni¢no-distoni¢ne krize”. Cesto moze biti prisutan nistagmus | ataksija, ili nev-
oljni pokreti tipa horeoatetoze | diskinezija, koji su praceni auronomnim disfunkcijama (znojenje, bledilo/crvenilo,
promene krvnog pritiska). Kod znacajnog broja dece prisutni su i epilepticki napadi, u toku kojih moze dodi do sr¢anih
abnormlinostii po Zivot opasnih poremecaja sr¢anog ritma (SUDEP). U najvecem broju slucajeva prisutno je usporen-
je psihomotornog razvoja, kasnjenje u razvoju govora, promene u ponasanju po tipu hiperaktivnosti, impulsivnosti,
agresivnosti i razdraZljivosti. Opisane episode ¢esto su provocirane infekcijom, umorom, stresom ili zvu¢nim/svet-
losnim stimulusima, kupanjem i sredinskim promenama temperature.

Bolest spade u retke bolesti, javlja se frekventnos¢u 1 u million, kod dece do 16 god. Zbog neprepoznavanja i
odloZene dijagnoze, veruje se da je Cesca.

Dijagnoza se postavlja na osnovu klinickih manifestacija i kriterijuma koje je postavio Aicardi, 1987. Definitivna
potvrda dijagnoze podrazumeva geneticko testiranje ATP1A3 gena. Pored ovog gena i neki drugi geni takodje mogu
imati etioloSku ulogu kod atpic¢nih slucajeva- ATP1A2, CACNA1A, SLC1A3.

U Srbiji se bolest moze postaviti klinicki, najces¢e od strane
decjeg neurologa ili pedijatra. Geneticke analize nije moguce
uraditi u Srbiji osim na teret roditelja, ali se ova dijagnostika
uspesno sprovodi u referentnim inostranim centrima (Sloveni-
ja, Nemacka, Spanija) uz podrsku RFZO.

Bolest se uglavom leci off label lekovima, pre svega flunariz-
inom. Primenjuju se antiepilepticki lekovi (valproati, topiramat,
benodijazepini, acetazolamid) i druga simptomatska terapija.

Klinicka ispitivanja koja su do sada sprovodjena bila su us-
merena na definisanje fenotipa i genotipa i njihove korelaci-
je. Skoro je zavrsena i studija "Kardioloske abnormalnosti kod
pacijenata sa ATP1A3 mutacijom” u kojoj je ucestvovala i Srbi-
ja, nacionalni koordinator Prim dr Vesna Brankovic.

Prim dr Vesna Brankovié¢
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U toku je jos jedna neprofitna studija "Opservaciona studija za AHC” u kojoj ucestvuju roditelji obolele dece. Takodje
je u toku i preklinicka farmakoloska studija.

Kod nas je do sada dijagnostikovano 4 pacijenta koja su prijavljena nacionalnom koordinatoru - Prim dr Vesni Bran-
kovic. Verujemo da postoje i pacijenti sa ovom bolescu kod kojih nije postavljena dijagnoza.

Roditelji se mogu informisati o ovoj bolesti pre svega kod svojih lekara-pedijatara i potraziti definitivnu dijagnozu u
tercijarnim centrima kod decjih neurologa. Pored toga postoji mreza ENRAH koja okuplja udruzenja pacijenata koja
aktivno rade, a Spansko udruZenje AESHA je u februaru 2019 organizovalo je Simpozijum o AHC u Barseloni.

3-4.0kotobra u Rekjaviku ¢e se odrzati VIII Simpozijum o ATP1A3 bolestima  http:/conferences.au.dk/atpla3sym-
posium2019/

Prim dr (/@80 Bl tROVIC

Klinika za neurologiju i psihijatriju za decu i omladinu,Beograd

Cure

Alternating Hemiplegia of Childhood




Glavni grad ove godine po 17. put slavi “Dane Beograda”, koji su se odrzali od 16. do 19. aprila.
U okviru “Dana Beograda” 18.aprila u Starom dvoru priredjena je tradicionalna dodela Nagrada grada. Najvisa
priznanja grada su urucena u oblasti knjiZzevnosti, umetnosti, arhitekture, sporta...

U oblasti medicine nagradena je prof. dr Danica GrujiCi¢, za izuzetne rezultate u razvoju i unapredenju medicine za
2018. godinu. Nagradu u oblasti novinarstva dobio je Miroslav Lazanski, dok je nagradu za pozorisno stvaralastvo
dobio Nenad Jezdi¢, za ulogu Kantora u predstavi ,Kralj Betajnove” u produkciji JDP.

Po prvi put medju nagradenima naslo se i Udruzenje SMA Srbija. Ispred UdruZenja najvise gradsko priznanje za hero-
jsko delo za 2018. godinu, dobile su Olivera Jovovi¢ i Aleksandra Jankovic.

Njihov rad u UdruZenju i ¢esto pojavljivanje u medijima, doprinelo je podizanju svesti srpske javnosti o retkoj i
opasnoj bolesti, spinalnoj misiénoj atrofiji. Pokretanje sajta www.smasrbija.rs, olaksalo je i ubrzalo pruzanje pomodi
obolelima. Najznacajniji projekat Udruzenja SMA Srbija, svakako jeste, obezbedivanje najsavremnije terapije za
le€enje spinalne misiéne atrofje. Udruzenje je zajednickim delovanjem uspelo da lek Spinraza bude dostupan u Srbiji
i da se o trosku drzave leCe najugrozenija deca uzdrasta do 6 godina.

Nagrada namenjena UdruZenju SMA Srbija otisla je u ruke Olivere Jovovi¢ i Aleksandre Jankovi¢. One, a i celo
Udruzenje SMA Srbija su nam pokazali da prepreke ne postoje, ukoliko ste vredni, uporni i posveceni da se borite
kako bi pomoc¢ bila pruzena onima kojima je najpotrebnija. Zato Nagrada grada predstavlja podsticaj da se borba
nastavi, sve dok sva obolela deca i odrasli, ne dobiju neophodnu terapiju, negu i aparaturu.



U beogradskom Medija centru 05.04.2019.godine je odrzan prvi regionalni simpozijum o Dravet sindromu u Srbiji
u organizaciji udruZenja Dravet sindrom. Tema simpozijuma je bila Izazovi dijagnostifikovanja i lecenja pacijenata
obolelih od Dravet sindroma.

Pojedina¢na predavanja govornika su bila
veoma zanimljiva: Irena Babi¢ (Dravet Syndrome
European Federation DSEF) jenukratko opisala
aktivnosti Dravet sindrom evropske federacije,
Bojana Mirosavljevi¢ (udruzenje za borbu protiv
retkih bolesti kod dece Zivot) je pricala o retkim
bolestima u Srbiji , a doc.dr Goran Cuturilo (UDK
TirSova) o genetici Dravet sindroma i slicnim
retkim epilepsijama.

Puno novosti u modernim genemskom metodama
nam je predstavio prof.dr.sci Fran Borovecki (KBC
Zagreb), a prof.dr.sci Igor Prpi¢ i prof.Inge Vlasi¢
Cicveri¢ (KBS Rijeka) su blize opisali mogucnost
ranog otkrivanja pridruzenih poremecaja kod
obolelih od Dravet sindroma i upotrebu DAT
 Sraveteoge- : testa. O klinickoj slici Dravet sindroma, vrstama
napada i dostupnim terapijama je pric¢ao prof.dr.sci
Dimitrije Nikoli¢ (UDK Tirsova) .

lv\leubauera (pedijatrijska klinika UKC Ljubljana) je bila Le¢enje kanabinoidima teskih epilepsija decije dobi.
Zelimo iskreno da ¢estitamo predsednici udruzenja Dravet Sindrom Srbija Ireni Letmanji Chifor na odli¢noj organi-

zaciji simpozijuma.

UdruZenje ZIVOT




U Bukurestu je od 16. do 18. maja odrzan EURORDIS-ov godisnji sastanak ¢lanstva. Predstavnik NORBS-a na ovom
sastanku bila je predsednica NORBS-a Ivana Badnjarevié.

U okviru sastanka, odrzan je i sastanak EURORDIS-ove radne grupe za zapadni Balkan, na kome su, osim naseg
predstavnika, ucestvovali i predstavnici saveza za retke bolesti iz Hrvatske, Bosne i Hercegovine i Makedonije. Na
sastanku su dogovoreni naredni koeraci radne grupe koji se ti¢u unapredenja servisa dostupnih obolelima od retkih
bolesti u regionu.
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Predsednica NORBS-a je prezentovala i bila panelista u plenarnoj sesiji i panelu pod nazivom “Nejednakosti i prilike”
na temu pristupa retkim bolestima u zemljama istocne Evrope, a zatim bila jedan od moderatora radionice na temu
“Kako najbolje iskoristiti EURORDIS-ove preporuke o holistickom pristupu nezi”.

GREECE




DOGODILO SE...
S|MPOZ|J“M SA MEDUNARODNIM UCESCEM NA TEMU NEUROME-

TABOLICKIH | NEUROTRANSMITERSKIH BOLESTI KOD DECE: DIJAGNOSTICKE PROCEDURE,
MOGUCNOSTI LECENJA | PREDNOSTI INTD MREZE
U Beogradu je 10-11. maja 2019. odrzan prvi simpozijum sa medunarodnim uceS¢éem na temu retkih neurome-

tabolickih i neurotransmiterskih bolesti kod dece: dijagnosti¢ke procedure, mogucnosti leCenja i prednosti INTD
mreze

Volonteri Aktivna diskusija

Simpozijum je bio izuzetno posecen, predavanja je pratila aktivna diskusija a znacajan rezultat simpozijuma je pred-
log za formiranje radne grupe za retke neurotransmiterske bolesti koja ¢e doprineti unapredenju le¢enja pacijenata
sa neurotransmiterskim bolestima u Srbiji.

Cinjenica da je ve¢ u prvim danima nakon simpozijuma izvréeno prijavijivanje pacijenata iz Srbije u internacionalni
registar obolelih od neurotransmiterskih bolesti govori o uspehu simpozijuma i doprinosu koji su zajednickim snag-
ama postigli udruzenje Hrabrisa i Klinika za neurologiju i psihijatriju za decu i omladinu.

Udruzenje HRABRISA
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Besplatna linija pomoci
za osobe obolele od retkih bolesti

0800 333 103

Imate pitana il Vam treba pomoc?
Pozowite | razgovarajte sa nasim advokatom, socijalnim radnikom i psibalogom
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I EA 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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