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UVODNA REC

Uvek je pravo zadovoljstvo kada delimo sa Vama
pozitivne i produktivne informacije. Prva vazna
vest je da je u Srbiji kona¢no poceo pilot projekat
za skrining novorodencadi za spinalnu misi¢nu
atrofiju SMA. Za sad, testiranje novorodenih beba
na SMA se sprovodi samo u GAK Narodni front u
Beogradu,ali se nadamo da ce biti proSirena na
sva druga porodilista u Srbiji ,ali se nadamo i da
Ce se lista bolesti na koje se testiraju novorodene
bebe u Srbiji | dlaje prosirivati. Svakako,ovo
je veoma znacaj korak u tom smeru.Dateljnije
mozZete procitati u nasoj rubrici Re¢ drzave.

Druga vazna informacija je da je 30.04.2022.
pocela Il Akademija za pacijente | organizacije
pacijenata sa temom Genetika i retke bolesti.
Akademija za pacijente i zastupnike pacijenata
je besplatni regionalni program edukacije koji
se odrzava u okviru Baze retkih bolesti ,a o
temama od znalaja za poboljsanje kvaliteta
Zivota obolelih od retkih bolesti namenjen
svim pacijentima i organizacijama pacijenata
u Srbiji, Hrvatskoj, Republici Srpskoj ,Bosni i
Hercegovini, Crnoj Gori i Severnoj Makedoniji.

S obzirom da je preko 75% retkih bolesti
genetskog porekla, eminentnistru¢njaciiz oblasti
genetike i retkih bolesti ¢e odrzati predavanja na
ovu veoma vaznu temu. Sve detalje ,raspored
pojedina¢nih predavanja i biografije predavaca
mozete procitati u rubric Rec struke.

Rubrika Re¢ pacijenta ¢e nas upoznati sa hrabrim
Vasom koji boluje od Hanterovog sindroma
Rubrika Re¢ udruzenja uz pomoc¢ Nacionalne
organizacije za retke bolesti Srbije NORBS
i njihovog projekta opisuje znacaj palijativhe
nege u retkim bolestima.

U rubrici Dogodilo se... Vam prenosimo deli¢
atmosfere sa predavanja o retkim bolestima koje
smo odrzali na visokoj strukovnoj skoli ICEPS-u
na Visokoj na kojoj se usavriavaju medicinske
sestre i tehnicari u okviru programa Zdravstvena
nega i javno zdravlje.

REC UREDNIKA

S postovanjem,

Bojana Mirosavljevic¢
Predsednik Udruzenja gradana

za borbu protiv retkih bolesti kod dece - “Zivot” i
Koordinator Baze retkih bolesti za Balkan
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PALIJATIVNA NEGA

Pise: Danica Vucic,
Linije pomo¢i NORBS-a, dipl. psiholog

efinicija zdravlja podrazumeva stanje
potpunog telesnog (fizickog), dusevnog
(psihickog) i socijalnog blagostanja, a ne
samo odsustvo bolesti i iznemoglosti. Kada do
bolesti dode, svi ovi sistemi se narusavaju, jer su

medusobno povezani i neodvojivi.

Kada se desi da neko od ¢lanova porodice dobi-
je dijagnozu retke bolesti, to neminovno utice
na celokupnu porodicu i dinamiku unutar nje.
Dobijanje/saznavanje dijagnoze je proces koji
sobom nosi znacenje gubitka. Najpre — gubitka
zdravlja, ali i Citavog niza najrazlicitijih konkret-
nih gubitaka (mogucnosti kretanja, sposobnosti
vida, nivoa samostalnosti...), ali i nista manje
bolnih, apstraktnih, simbolickih gubitaka (aspe-
kata dozivljaja sebe, razlicitih zivotnih okolnosti,
zelja, nada, ocekivanja...). U iznenadnom sus-
retu sa ovako neprijatnim saznanjem, najveci
broj ljudi prolazi kroz odredene faze u procesu

prilagodavanja na novu situaciju.

Kako vreme odmice, a bolest napreduje, sve je jaci
pritisak na ¢lanove porodice da u svakom smislu
pruze neophodnu podrsku obolelom ¢lanu. To
dovodi do iscrpljivanja fizickih, psihickih, ali i
materijalnih resursa ¢lanova porodice i neretko
preispitivanja da li su u stanju da na adekvatan

nacin brinu o svojim bliznjima u momentima
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kada im je potrebna 24¢asovna intenzivna nega.
U tom smislu, palijativha nega je jedna od opcija
koju imaju na raspolaganju oboleli i ¢lanovi nji-

hove porodice.

Palijativna nega pacijenata predstavlja sveobuh-
vatnu brigu o pacijentima obolelim od teskih,
hroni¢nih bolesti, naj¢eS¢e u terminalnim faza-
ma bolesti, kao i o njihovim porodicama. Vazna
Cinjenica vezano za palijativhu negu je to da ona
nije iskljuCivo vezana za terminalnu fazu bolesti,
nego se pruza kroz sve faze bolesti - od momenta
saznavanja dijagnoze, pa sve dok potreba za tim
traje. To je npr. slucaj sa retkim bolestima koje
su najceSce neizlecive i hronicne, te zahtevaju
dozivotnu podrsku svih sistema. Ovakav vid nege
pacijenata podrazumeva posebno organizovanje

multidisciplinarnog tima koji negu pruza. Kako

resursi za ovaj vid podrske obolelima i njihovim
porodicama u nasoj zemlji nisu dovoljno razvi-
jeni, razne nevladine organizacije kroz projektne

aktivnosti razvijaju ovu uslugu.

Tako je i BELhospice, Cija je osnovna delat-
nost upravo palijativna nega, pokrenuo uslugu
“Hospice u kuci” namenjenu deci oboleloj od ret-
kih bolesti. Tim povodom je potpisan Sporazum
o saradnji sa Nacionalnom organizacijom za
retke bolesti Srbije (NORBS). Ova saradnja donosi
novinu kada je u pitanju pristup u negi pacijenata
obolelih od retkih bolesti, jer im omogucava pali-
jativnu negu u njihovom domu. Dakle, miltidisci-
plinarni tim BELhospice-a, sacinjen od predijatra,
pedijatrijske sestre, psihologa, socijalnog radnika
i fizijatra, ¢e na teritoriji Beograda, u skladu sa
mogucnostima koje poseduje, pruzati uslugu
palijativne nege deci oboleloj od retkih bolesti,
kao i ¢lanovima njihovih porodica, u kucénim
uslovima. Ovo ¢e umnogome olak3ati roditeljima
i starateljima obolele dece. NORBS ¢e kroz svoje
¢lanstvo i uslugu Linije pomo¢i prikupljati infor-
macije o potrebi pacijenata za ovim vidom usluge
i upucivati ih BELhospice-u. Za sada je usluga
ograni¢ena na teritoriju Beograda, sa idejom

proSirenja u skladu sa mogucnostima.

Kao saradnici na ovom projektu, BELhospice i

NORBS ce zajednicki raditi na:

v’ zagovaranju na izmeni zakonske regulative
koja se odnosi na unapredenje zbrinjavanja
dece koja imaju potrebu za palijativnim
zbrinjavanjem,

v kreiranju zajednic¢kih kampanja za

unapredenje palijativhog zbrinjavanja dece
obolelih od retkih bolesti koje ogranicavaju i
ugrozavaju zivot, kao i podrske njihovim
roditeljima/starateljima,

v’ promociji palijativnog zbrinjavanja
dece i znacaja dobro organizovanog
i kontinuiranog palijativhog
zbrinjavanja dece u razlicitim
okruzenjima, kao i na

v’ sagledavanju potreba za opremom ili
drugim iskazanim potrebama radi
unapredenja boravka dece u kuénim

uslovima.

NORBS tim bice uklju¢en u sve obuke koje organi-
zuje BELhospice kako bi se ova usluga moga real-
izovati na maksimalno stru¢an nacin i individualni

pristup u pruzanju usluge.

| na kraju da ponovimo i podsetimo da palijativna
nega ne znaci nuzno da pacijent umire, nego
svrha palijativne nege je da se pacijentu obez-
bedi da kroz odredene faze bolesti prode sto
bezbolnije i u tom smislu je veoma znacajna ova

"

usluga ,Hospice u kuci”.
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REC DRZAVE

SMA- SKRINING
NOVORODENCADI U SRBIJI

SPINALNA MISICNA ATROFIJA: POJAM I UZROK

a spinalnu misi¢nu atrofiju (SMA) se
sa punim pravom kaze da je najcesdi
geneticki uzrok smrtnosti u decijem
uzrastu. Prose¢no, 1 u 8 000 Zivorodene
dece oboleva od ove bolesti, zbog ¢ega se
SMA ubraja u retke bolesti. Re¢ je o naslednom
neuromisicnom oboljenju kod kog dolazi do
prevremenog i nepovratnog odumiranja mot-
ornih neurona. Bududi da motorni neuroni pre-
nose nervne impulse do misi¢a, usled odumi-
ranja motornih neurona dolazi do slabljenja, a
potom i atrofije misica.
Oko 60% obolelih ima najtezi oblik bolesti. Kod
njih vec u prvih Sest meseci zZivota dolazi do odu-
miranja vise od 95% motornih neurona, usled
Cega ovakva deca nikada ne steknu sposobnost
samostalnog sedenija, vrlo brzo po rodenju gube
sposobnost samostalnog disanja i, ukoliko se
bolest ne leci pravovremeno, umiru pre navrsene
druge godine. Ukoliko se simptomi jave izmedu
6. i 18. meseca, dete ce stedi sposobnost samo-
stalnog sedenja, ali ne i samostalnog hodanja, a
ako se simptomi jave nakon 18. meseca, dete ¢e
prohodati, ali ¢e u toku zivota izgubiti sposob-
nost hodanja. U svakom od ovih slucajeva bolest
dovodi do trajnog invaliditeta.
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DR MILOS BRKUSANIN

Koliko god da se medusobno razlikuju po vre-
menu pojave simptoma, postignutih motornih
vestina i duzini zivota, sve osobe sa SMA imaju
potpuno isti uzrok bolesti, a to je nedostatak pro-
teina SMN koji je izuzetno vazan za prezivljavanje
i normalno funkcionisanje motornih neurona.
Nedostatak proteina SMN je kod 98% osoba sa
SMA izazvan potpunim odsustvom gena SMNT.
Preostalih 2% osoba sa SMA na jednom hromozo-
mu ne poseduje gen SMN1, dok na drugom hro-
mozomu ovaj gen postoji, ali se u njemu nalazi
greska (mutacija) koja ga Cini neispravnim. Prema
podacima dostupnim Udruzenju SMA Srbija, u
nasoj zemlji je trenutno registrovano vise od 100

osoba sa ovom bolescu.

Geneticki uzrok SMA poznat nam je od 1995.
godine. Poznavanje geneticke osnove SMA

omogucilo je:

1. razvoj genetickih testova za SMA kojima
se kod osobe koja ispoljava simptome bolesti
omogucuje nedvosmisleno postavljanje dijagno-
ze. Sta to znaci? Naime, kada na osnovu klinickih
simptoma lekar posumnja da dete ima SMA,
dete se upucuje na geneticko testiranje kojim se
klinicka dijagnoza proverava. Nakon genetickog

testiranja dijagnoza SMA se potvrduje ili iskljucuje;

2. razvoj nekoliko terapijskih pristupa: Od
2016. godine do danas odobrene su tri inova-
tivne geneticki dizajnirane terapije koje deluju na
geneticki uzrok bolesti. Sve tri terapije omogucuju
stvaranje vece koli¢ine proteina SMN u organizmu
i motornim neuronima, a efekat terapija je takav
da se po prvi put zapaZza promena prirodnog toka

bolesti;

3. prevenciju bolesti; Prevencija spinalne
misicne atrofije moguca je skriningom nosilaca,

prenatalnom analizom i neonatalnim skriningom.

SKRINING NOSILACA

Bududi da je SMA nasledno oboljenje, u jednoj
porodici veci broj osoba moze oboleti od ove
bolesti ili moze postojati jedna obolela osoba,
dok su njeni srodnici nosioci uzro¢ne SMA
mutacije. Nosioci mutacije su zdrave osobe koje
poseduju jednu normalnu kopiju gena SMNT i
drugu sa greskom. Usled toga imaju povecan
rizik za dobijanje obolelog potomstva. Zato je
pre planiranja porodice, a narocito za srodnike
SMA osobe, izuzetno vazno uraditi geneticki test
kako bi se proverio status nosioca. Svaka 38.
osoba u opstoj populaciji nosilac je uzro¢ne SMA
mutacije. U sluc¢aju da dve osobe, koje su nosioci
uzro¢ne SMA mutacije, planiraju zasnivanje poro-
dice, rizik da dobiju dete sa SMA iznosi 25%.

PRENATALNA DIJAGNOSTIKA SMA

Par koji je dobio dete sa SMA ima rizik da dobije
jo$ dece sa ovom boles¢u. U takvim porodicama,
gde vec postoji prethodni rizik i porodi¢na istorija
bolesti, prenatalna geneticka analiza za dijagnos-
tiku SMA predstavlja siguran put ka dobijanju
potomstva bez SMA. Prenatalna analiza podra-
zumeva testiranje fetusa i sprovodi se tokom
trudnoce. Prevencija SMA se do pojave terapija
zasnivala iskljucivo na prenatalnoj analizi u poro-
dicama sa dijagnostikovanom SMA. Medutim,
danas je teziSte pomereno ka ranoj dijagnostici i
pravovremenom ukljucivanju terapije kako bi se
postigli najveci efekti.




NEONATALNI SKRINING ZA SMA

U trenutnoj praksi, terapija za SMA primenjuje
se tek nakon pojave simptoma i uspostavljanja
nedvosmislene geneticke dijagnoze bolesti. To
znaci da je u trenutku primene terapije vec doslo
do nepovratnog gubitka motornih neurona. Zato
nije iznenadujuce da su rezultati svih do sada
sprovedenih studija pokazali da je rana primena
terapije, pre pojave prvih simptoma, presudna za
postizanje maksimalnih ucinaka.

Kod bolesti ¢iji simptomi nisu uocljivi odmah po
rodenju, ali za koje postoji odobrena terapija Ciji
su efekti najvec¢i onda kada se terapija $to ranije
primeni, savetuje se sprovodenje neonatalnog
skrininga. Upravo takva situacija srece se kod
SMA. Neonatalni skrining podrazumeva da se u
roku od 24 do 48 sati nakon rodenja bockanjem
pete novorodenceta uzmu 1-2 kapljice krvi koje
se sacuvaju na specificnom filter papiru. Tako
dobijena osusena krvava mrlja moze se koristiti za
testiranje na vise razlicitih oboljenja. Na primer, na
ovaj nacin se u nasoj zemlji sprovodi testiranje za
fenilketonuriju i kongenitalni hipotireoidizam na
teritoriji cele Srbije, kao i za cisti¢nu fibrozu na teri-
toriji Vojvodine. Navedeni skrininzi su obavezni za
svu novorodencad.

Kada je re¢ o neonatalnom skriningu za SMA,
rastuci broj zemalja sveta uvodi ovu vrstu testi-
ranja koja je eticki i najopravdanija. U SAD cak
44 drzave testiraju svu novorodenu decu na
SMA (oko 95% novorodencadi), u Evropi ova-
kav program na delovima svojih teritorija spro-
vode Belgija, Norveska, Nemacka, Italija, Slovenija,
Poljska, Holandija, a skrining za SMA sprovodi se i
u Australiji. Tajvan je jedina zemlja na svetu koja
svaku novorodenu bebu testira na SMA.

Kako bi se uspostavio kompletan i uspesan sistem
neonatalnog skrininga za SMA, potrebno je detalj-
no isplanirati svaki postupak u procesu skrininga,
od sakupljanja i isporuke uzoraka, preko labora-
torijskih ispitivanja, pravovremenog izvestavanja
pedijatra-neurologa o rezultatima i obavestavanja
roditelja/staratelja deteta, do ukljucivanja terapije
i zbrinjavanja i pracenja bolesnika. Na Univerzitetu
u Beogradu-Bioloskom fakultetu tokom 2018. i
2019. godine uradena je validacija metode za neo-
natalni skrining za SMA. Ovom metodom moguce
je otkriti sve osobe sa SMA koje ne poseduju gen
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SMNT1 (dakle, 98% njih). Za ~5 sati moguce je ana-
lizirati 90 uzoraka, pocev od osusene krvave mrlje
do krajnjeg rezultata. Imajudi u vidu da se, prema
podacima Republickog statistickog zavoda za pre-
thodnu deceniju, u Srbiji prose¢no godisnje rodi
65 683 dece, odnosno 180 dece dnevno, ovo znadi
da bi se za sve bebe rodene istog dana analiza
zavrsila u jednom danu.

Uvodenju neonatalnog skrininga na nivou cele
teritorije uvek prethodi tzv. pilot studija ili studija
izvodljivosti koja se najceSc¢e sprovodi u jednom
porodilistu i traje ograni¢eni vremenski period.
Pilot studija ima za cilj da uspostavi kompletan
sistem u kom ce razlicite struke raditi organizova-
no i uskladeno kako bi se osobe sa SMA otkrile pre
pojave klini¢ckih simptoma i omogucilo njihovo
rano zbrinjavanje. Prevencija gubitka motornih
neurona je presudna u zaustavljanju napredovan-
ja bolesti kod SMA. Bududi da su u Srbiji dostupne
dve terapije za SMA o trosku Republi¢ckog fonda
za zdrsvastveno osiguranje i da je metoda za neo-
natalni skrining za SMA dostupna na BioloSkom
fakultetu, i zahvaljujuci visedecenijskom iskustvu
u dijagnostici i leCenju SMA u Srbiji, logi¢an nared-
ni korak bio je pokretanje inicijative za uvodenje
neonatalnog skrininga i u nasoj zemlji. Tri farma-
ceutske kompanije koje su proizvele terapije za
SMA potpuno su finansijski pokrile troskove skrin-
inga koji ¢e tokom godinu dana obuhvatiti bebe
rodene u GAK Narodni front za koje je majka
dala pristanak da ucestvuju u studiji. Udruzenim
snagama Bioloskog fakulteta, UdruZenja SMA
Srbija, Univerzitetske decije klinike TirSova, GAK
Narodni front i farmaceutskih kompanija studija
izvodljivosti neonatalnog skrininga za SMA u Srbiji
pocela je 12. aprila 2022. godine pod rukovod-
stvom dr MiloSa BrkuSanina, nau¢nog saradnika
na Univerzitetu u Beogradu-Bioloskom fakultetu.
Teznja svih ucesnika u ovom procesu jeste da se
nakon godinu dana neonatalni skrining za SMA
prosiri na teritoriju cele zemlje, $to bi imalo trenu-
tan pozitivan efekat na blagovremenu dijagnozu i
lecenje bolesnika, doprinelo bi podizanju svesti o
ovoj bolesti, znacajnom umanjenju stigmatizacije
bolesnika, porodica i njihovog Sireg okruzenja,
i imalo bi nesagledive pozitivne posledice po
drustvo u celini.

Mormal biceps Muscular dystrophy

A

W\

SPINALNA
MISICNA
ATROFIJA
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VASINA PRICA

Pise: Rada Terzi¢ Simeunovi¢, Vasina mama

vanaestogodisnji
Vasilije  Simeunovic
iz Rudovaca je jedan
od 2000 decaka u
svetu koji boluje od
MUKOPOLISAHARIDOZE TIP2
- HANTEROV SINDROM. Ovo
je retka metabolicka, genets-
ki nasledna bolest, od koje je
Vasin ujak izgubio bitku pre 40
godina. Imao je samo 10 godi-
na. Vasa je do svoje 8 godine
hodao, sedeo, igrao se sa lopta-
ma, kockicama.
Doktorka sa Instituta za majku
i dete, u prolazu je uocila
specificnost njegove bolesti
kada je imao 18 meseci. Zbog
specificnih crta lica, izgleda
Saka, nosa i stomaka, vrlo brzo
smo dobili jasnu dijagnozu.
Vasa je jednom nedeljno, pet
godina, primao enzimsku
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terapiju o trosku drzave. Ova
preskupa terapija koja kosta
350.000 eura za godinu dana,
obezbedena je sredstvima iz
budzeta Srbije kroz poseban
Fond za retke bolesti. Nadali
smo se da ¢e enzimska terapija
zaustaviti progresiju bolesti i da
¢e mociidalje da hoda, sam pije
vodu. Njegov sluh je sve vise
slabio i ubrzo je dobio slusne
aparate. Uskoro je prestao da
hoda.

Odlazak na terapiju jednom
nedeljno sanitetom je postao
sve veci napor za njega. Na
zalost, u Vasinom slucaju, efek-
ta nije bilo i Vasa je prestao
dalje da prima terapiju. Ova
terapija daje puno bolji efekat
ako se ranije primi. Sto se pre
dobije, bolji ¢e efekti biti. U
poslednjih par godina bitku sa

ovom bolescu je izgubilo Cetiri
decaka.

Osim svakodnevnog suo-
cavanja sa ovom teskom dijag-
nozom, porodica se suocava i
sa raznim drugim tesko¢ama u
svakodnevnom zivotu. Njegova
dijagnoza nije prepoznata u
Sifarniku za banjsko lecenje,
prva invalidska kolica smo
sami kupili, kao i koncentra-
tor kiseonika, aspirator, pulsni
oksimetar, $to je njemu zaista
neophodno jer se poslednjih
Sest meseci stanje pogorsalo.
Progresija bolesti je veoma
izrazena i sve vise vremena pro-
vodimo u bolnici.




Dvanaestogodisnji Vasilije Simeunovic iz Rudovaca
je jedan od 2000 decaka u svetu koji boluje od
MUKOPOLISAHARIDOZE TIP2 - HANTEROV SINDROM.

STA JE ZAPRAVO HANTEROV SINDROM?

Hanterov sindrom ili mukopolisaharidoza 2 je retka, genetska metabolicka
bolest od koje obolevaju uglavhom decaci. Bolest im ugrozava jetru, srce, pluca,
onemogucava im da normalno rastu i razvijaju se, a moze da izazove i ozbiljne
poremecaje u radu centralnog nervnog sistema.

Malisani oboleli od Hanterovog sindroma od 2014. godine primaju terapiju u
Institutu za majku i dete koja je obezbedena sredstvima iz budzeta Srbije kroz
poseban Fond za retke bolesti.

STA JE ENZIMSKA TERAPIJA?

Ovaj tretman koristi laboratorijski napravljene enzime ili genetski modifikovane
enzime da zamene nedostajuce ili neispravne enzime u organizmu i ublazi simp-
tome bolesti. Ovaj tretman se daje jednom nedeljno intravenskim putem.

Ako se primeni dovoljno rano, terapija zamene enzima moze odloziti ili spreciti
neke od simptoma Hunterovog sindroma. Nejasno je, medutim, da li su poboljsanja
koja se primecuju sa ovom terapijom dovoljno znacajna da podignu kvalitet zivota
ljudi sa bolesc¢u. Pored toga, napredak u kognitivnim sposobnostima nije primecen
kod terapije zamene enzima.
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IZVOR PRICE: GARVAN INSTITUT ZA MEDICINSKA ISTRAZIVANJA, SIDNE], AUSTRALIJA

DANE

POJEDINACNI TEST ZA PREKO ‘
50 GENETSKIH BOLESTI SMAN]JICE VREME
DO DOBIJANJA DIJAGNOZE SADECENIJANA

azvijen je DNK test koji moze da testira genom
pacijenta na preko 50 genetskih neuroloskih i
neuromisi¢nih bolestikao $to suHantingtonova
bolest, misi¢ne distrofije i Fragile X sindrom.
Novi test skracuje “dijagnosti¢cku odiseju” za
pacijente koja moze da traje decenijama. Test se pokazao
kao tacan. Sada se radi na validaciji kako bi bio dostupan u
laboratorijama za patologiju. Ocekuje se da ce to biti stan-
dard u laboratorijama za patologiju $irom sveta u roku od
pet godina.

Pokazalo se da novi DNK test, koji su razvili istrazivaci
sa Instituta za medicinska istrazivanja Garvan u Sidneju
i saradnici iz Australije, Velike Britanije i Izraela, brze i
tacnije identifikuje od postojecih testova niz neuroloskih
i neuromisi¢nih genetskih bolesti koje je tesko dijagnos-
tikovati.

Tacno smo dijagnostifikovali sve pacijente sa ve¢ pozna-
tim stanjima, ukljucuju¢i Hantingtonovu bolest, Fragile X
sindrom, nasledne cerebralne ataksije, miotoni¢ne distro-
fije, miokloni¢ne epilepsije, bolest motornih neurona i jos
mnogo toga“, kaze dr Ajra Deveson, Sef odeljenja genom-
skih tehnologija na Institutu Garvan i visi autor studije.

Bolesti obuhvacene testom pripadaju klasi od preko 50
bolesti uzrokovanih neuobicajeno dugim ponavljajuc¢im
sekvencama DNK u genima osobe - poznatim kao
‘poremecaji ekspanzije kratkog tandemskog ponavljanja
(STR)-

,Cesto ih je tesko dijagnostikovati zbog sloZenih simptoma
koje pacijenti imaju, izazovne prirode ovih ponavljajucih
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Validacija genetske dijagnoze neuroloskih i
neuromisi¢nih bolesti koriS¢enjem brzih,
manjih, jeftinijih tehnologija sekvenciranja.

4. marta 2022. godine
Institut za medicinska istrazivanja Garvan

sekvenci i ogranienja postojecih metoda genetskog testi-
ranja’; kaze dr Deveson.

Studija, objavljena danas u Science Advances, pokazuje da
je test tacan i omogucava nau¢nom timu da zapocne vali-
dacije kako bi test bio dostupan u sluzbama za patologiju
Sirom sveta.

Pacijent koji je ucestvovao u studiji, DZon, shvatio je da
nesto nije u redu kada je doZiveo neobi¢ne probleme sa
balansiranjem tokom casa skijanja.

,Bilo je veoma zabrinjavajuce imati simptome koji su tokom
godina postajali sve jaci; od toga da ste aktivni i pokretni do
toga da ne moZete da hodate bez podrske. Radio sam test za
testom viSe od deset godina i apsolutno bez odgovora Sta nije
u redu’; kaze DZon, kome je na kraju dijagnostikovana retka
genetska bolest pod nazivom CANVAS, koja pogada mozak.
,Bilo je ohrabrujuce $to sam konaéno genetski potvrdio svoju
dijagnozu i uzbudljivo je znati da ce u bliskoj buducnosti ljudi
sa ovakvim stanjima mo¢i da dobiju dijagnozu brze od mene’,
kaze on.

»Za pacijente kao 3to je DZon, novi test ¢e promeniti situ-
aciju, pomazudi da se okonca ono $to ¢esto moze biti teska
dijagnosticka odiseja”, kaze dr Kisor Kumar, koautor studije
i klinicki neurolog u bolnici Konkord.

Poremeci koji se ponavljaju u porodici, mogu biti opasni po
Zivot i generalno uklju¢uju ostecenje misica i nerava, kao i
druge komplikacije u celom telu.

BRZA, PRECIZNIJA DIJAGNOZA ZA PACLJENTE
SKRACUJE ,DIJAGNOSTICKU ODISEJU*.

Trenutna genetska testiranja za poremecaje mogu biti
‘pogodak i promasaj; kaze dr Kumar.

,Kada pacijenti imaju simptome, teSko se moze redi koji od
ovih 50 i vise genetskih poremecaja mogu imati, tako da
njihov lekar mora odluciti koje gene ce testirati na osnovu
simptoma osobe i porodic¢ne istorije. Ako taj test bude neg-
ativan, pacijent ostaje bez odgovora. Ovo testiranje moze
trajati godinama bez pronalazenja gena koji su umesani
u njihovu bolest. Ovo zovemo ‘dijagnosticka odiseja; i to
moze biti prilicno stresno za pacijente i njihove porodice’,
kaZe on.

,Ovaj novi test ¢e u potpunosti unaprediti nacin na koji
dijagnostikujemo ove bolesti, jer sada moZemo testirati sve
poremecaje odjednom jednim DNK testom i dati jasnu gen-
etsku dijagnozu, pomazuci pacijentima da izbegnu godine
nepotrebnih biopsija misica ili nerava ili rizicne tretmane koji
potiskuju njihov imuni sistem’, kaze dr Kumar.

lako se ovi poremecaji ne mogu izleciti, brza dijagnoza
moze pomodi lekarima da ranije identifikuju i lece kom-
plikacije bolesti, kao $to su srcani problemi povezani sa
Fridrihovom ataksijom.

SKENIRANJE ZA POZNATE | NOVE BOLESTI
Koriste¢i jedan uzorak DNK, obi¢no ekstrahovan iz krvi,
test funkcionise skeniranjem genoma pacijenta pomocu

tehnologije koja se zove Nanopore sekvenciranje.

,Programirali smo uredaj Nanopore da usavrsi otprilike 40
gena za koje se zna da su ukljuceni u ove poremecaje i da

REC STRUKE

¢ita kroz duge, ponovljene DNK sekvence koje uzrokuju
bolest’, kaze on. ,Razmrsuju¢i dva lanca DNK i ¢itajudi
ponovljene sekvence slova (kombinacije A, T, G ili C),
mozemo skenirati duga ponavljanja unutar gena pacijenta,
koji su obelezja bolesti.

,U jednom testu moZemo da traZimo svaku poznatu sekvencu
ponavljanja koja izaziva bolest i potencijalno otkrijemo nove
sekvence koje ce verovatno biti ukljucene u bolesti koje jos
uvek nisu opisane’, kaze dr Deveson.

PRELAZAK NA SIRU UPOTREBU U NAREDNIH PET
GODINA

Tehnologija Nanopore koja se koristi u testu je manja i
jeftinija od standardnih testova, za koje se tim naucnika
nada da ¢e olaksati njegovo usvajanje u laboratorijama za
patologiju. ,Sa Nanoporeom, uredaj za sekvenciranje gena
je smanjen sa velicine frizidera na velicinu heftalice i kosta
oko 1000 dolara, u poredenju sa stotinama hiljada dolara
potrebnih za glavne tehnologije sekvenciranja DNK’, kaze dr
Deveson.

Tim ocekuje da ce svoju novu tehnologiju koristiti u
dijagnostickoj praksi u narednih dve do pet godina. Jedan od
klju¢nih koraka ka tom cilju je sticanje odgovarajuce klinicke
akreditacije za metodu.

Kada bude akreditovan, test ¢e takode transformisati
istraZivanje u genetske bolesti, kaze dr Gina Ravenscroft,
koautor studije i istrazivac koji radi na genetici retkih bolesti
na Institutu za medicinska istrazivanja Hari Perkins.

LGenetski poremecaji koji se javljaju kod odraslih nisu dobili
toliko istrazivacke paZnje kao oni koji se pojavijuju u ranom
periodu Zivota’] kaZe ona. ,Pronalazenjem vise ljudi sa ovim
retkim bolestima kod odraslih i onih koji mozda jos nemaju
simptom, moci ¢emo da saznamo vise o ¢itavom nizu retkih
bolesti kroz kohortne studije, sto bi inace bilo tesko uraditi..

Rad je uglavnom podrzan filantropskim finansiranjem iz
Fondacije Kinghorn.
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DOGODILO SE

ICEPS ™

Bojana Mirosavljevi¢ predsednica Udruzenja
gradana za borbu protiv retkih bolesti kod
dece Zivot i koordinator Baze retkih bolesti
za Balkan, odrzala je predavanje na Visokoj
strukovnoj skoli ICEPS na kojoj se usavrsavaju
medicinske sestre i tehnicari u okviru programa
Zdravstvena nega i javno zdravlje.

Predavanje sa temom retkih bolesti je izazvalo
veliko interesovanje jer su upravo medicinske
sestre i tehnicari i njihova svakodnevna nega i
zastita, od izuzetnog znacaja za obolele od ret-
kih bolesti i njihove porodice. Zainteresovanost
za temu i u¢estvovanje u razgovoru pokazalo je
dubinu emocija ljudi koji se u svom profesion-
alnom zivotu zajedno sa porodicama obolelih,

svakodnevno bore za dostojanstvo obolelih od
retkih bolesti.
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22.-30. APRIL
PRIMARNA IMUNODEFICIJENCIJA (PID)

Poslednje nedelje aprila obelezila se nedel-
ja borbe protiv primarne imunodeficijencije
(PID).

Primarna imunodeficijencija (PID) je nasledni
genetski poremecaj(nedostatak) imunog sistema,
koji se ogleda u tome $to je imuni sistem odsutan
delimic¢no ili potpuno, ili ne funkcionise kako bi
trebalo.

Ovaj nedostatak je uzrok Cestih i veoma razlicitih
infekcija u razli¢itim delovima organizma kao
$to su koza, usi, plu¢a, stomak itd.; infekcije su
Cesto hroni¢ne, uporne i iscrpljujuce. Obzirom
da je najc¢esce dijagnostikovan oblik PID manjak/
nedostatak antitela, obzirom da sada vec¢ postoji
vise od 300 oblika PID, da se naj¢esce javlja kao
,0bi¢na” infekcija, prakticari ih ¢esto i tretiraju na
tom pojavnom nivou, ne ulazedi u potencijalne
uzroke infekcija. Zato se one ponavljaju i razvijaju
trajna ostecenja pojedinih organa, invalidnosti i
cak smrti.

Poremecaji u vezi sa primarnom imunodefici-
jencijom su uzrokovani naslednim genetskim
mutacijama koje remete normalne funkcije imu-
nog sistema cinedi pacijente podloznijim infekci-
jama.

Rana dijagnoza moze pomo¢i u sprecavanju ili
odlaganju nekih zdravstvenih problema uzro-

kovanih  primarnom imunodeficijencijom.
PID se leci spre¢avanjem infekcije, ublazavanjem
simptomaijac¢anjemimunoloskog sistema.Trajniji
tretmani ukljucuju terapiju genom i mati¢nim
Celijama, ali oba tretmana nose ozbiljne rizike.
Ako se ne lece, neke vrste primarne imunodefi-
cijencije mogu dovesti do ozbiljnih zdravstvenih
problema, ukljucujudi ostecenje organa, pa c¢ak i
smrt.

Vazno je da se podigne svest javnosti o PID i da se
Sirom sveta prepozna vaznost dostupnosti imu-
noglobulinske (Ig) terapije za osobe sa PID.

Vise informacija o ovoj bolesti mozete naci na
sajtu udruzenja gradana koje okuplja pacijen-
te sa primarnim imunodeficijencijama (http://
pospid.org.rs/sr/12-pid/19-primarna-imunode-
ficijencija) kao i na sajtu Baze retkih bolesti
(https://retkebolesti.com/sr/retke-bolesti/fibro-
dysplasia-ossificans-progressiva)




AKADEMIJA za pacijente
| zastupnike pacijenata

2022.

30.4.D0O 28.5.

+GENETIKA I RETKE BOLESTI"

Akademija za pacijente i zastupnike pacijenata
je besplatni regionalni program edukacije koji se
odrzava u okviru Baze retkih bolesti, a o temama
od znacaja za poboljsanje kvaliteta Zivota obole-
lih od retkih bolesti namenjen svim pacijentima
i organizacijama pacijenata u Srbiji, Hrvatskoj,
Republici Srpskoj, Bosni i Hercegovini, Crnoj Gori i
Severnoj Makedoniji.

Ovogodidnji program posvecen je genetici i ret-
kim bolestima, a predavanja ¢e biti odrzavana
svake subote od 30. 4. do 28. 5. 2022. putem plat-
forme ,Zoom” od 11 do 12.30 ¢asova. Program
obuhvata pet predavanja o razli¢itim aspektima
genetike u prevenciji, dijagnostici i leCenju retkih
bolesti, a polaznici ¢e ove godine imati jedinstve-
nu priliku da o ovim temama Cuju vise od istaknu-
tih stru¢njaka za retke bolesti iz Srbije, Hrvatske i
Severne Makedonije.

Kada dva zdrava roditelja mogu dobiti dete sa
retkom boles¢u? Koje mogucnosti prenatalne
dijagnostike i prevencije retkih bolesti postoje?
Kojim genetskim testovima se moze dodi do
dijagnoze retke bolesti? Sta je genska terapija
- samo su neka od pitanja na koja cete dobiti
odgovore tokom trajanja Akademije za pacijente.
Ucesce je besplatno, a program ,Genetika i retke
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bolesti” namenjen je svima koji se suocavaju sa
retkim bolestima na prostoru jugoisto¢ne Evrope,
bez obzira na to da li su ¢lanovi organizacija u
svojoj zemlji. Cilj programa je da polaznici steknu
znanja koja su im neophodna kako bi nastupali
kao ravnopravni partneri u donosenju odluka
0 sopstvenom zdravlju i kreiranju zdravstvenih
politika u okviru lokalne zajednice.

Polaznici se jos uvek mogu prijaviti za pojedinacna
predavanja koja tek predstoje. Da biste se prijavi-
li, potrebno je da putem linka ispunite formular
i oznacite za $ta se prijavljujete. Na adresu elek-
tronske poste koju ste naveli u formularu ¢e vam
nakon toga stizati najave predavanja sa linkom
za pristup predavanju. Svi koji su prosli program
¢e nakon zavrSetka dobiti potvrdu o uce$c¢u Baze
retkih bolesti.

LINK ZA PRIJAVU:
https://docs.google.com/
forms/d/1CU70Flkj2eQwR-dH2valXef3cRI-
UmLmIcThTfLcZtcc/edit?ts=622f0d66

AKADEMIJA za pacijente | | - Baza retkih bolesti
i zastupnike pacijenata q
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30. 4 - 28. 5. 2022,
od 11 do 12.30 ¢asova .GENETIKA | RETKE BOLESTI"

Prenatalno ispitivanje i preimplantaciono
genetsko testiranje

Prof. dr Aleksandra Novakov Mikic,
Dr Natasa Nikolic,
Bojana Mirosavljevi¢

7.5.2022.

Prof. dr Alek Mikié je specijalista ginekologije i akuSerstva, supspecijalis-
ta perinatolog. Redovni je profesor na Katedri za ginekologiju i akuserstvo Medicinskog
fakulteta Univerziteta u Novom Sadu od 2012, godine. Struéno se usavrSavala u
Sjedinjenim Americkim Drzavama, Madarsko] i Velikoj Britaniji, a uze polje ekspertize su
joj prenatalni skrining i dijagnostika poremecaja nasledne osnove i morfoloskih anomali-
ja ploda. Prof. dr Novakov Miki¢ je autor mnogih struénih radova objavljenih u relevant-
nim casopisima, nosilac vise desetina projekata i organizator i predavac po pozivu na sk-
upovima u zemlji i inostranstvu.

AKADEMIJA za pacijlente | S Baza retkih bolesti
i zastupnike pacijenata q
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30.4 - 28. 5. 2022,

od 11 do 12.30 éasova .GENETIKA | RETKE BOLESTI"

Prenatalno ispitivanje i preimplantaciono
genetsko testiranje

Prof. dr Aleksandra Novakov Mikig¢,

Dr Natasa Nikoli¢,

Bojana Mirosavljevi¢

7.5.2022.

Dr Natasa Nikoli¢ je lekar Cije je uze polje ekspertize pr y ispitivanje. Int wanje
za prenatalno i ispitivanje naslednih bolesti usmerava je jos na fakultetu. Trenutno je za-
poslena u Premium G centru za genetske testove, &ija je vizija da savremene ge-
netske testove iz celog sveta ucini dostupnim parovima, ali i pojedincima u nasoj zemlji.
Ucesnica je mnogih medunarodnih kongresa. Dr Nikolic kroz konstantnu edukaciju javno-
sti o zna€aju | moguénostima genetskog testiranja radi na podizanju svesti o naslednim
bolestima.

AKADEMIJA za pacijente | S Baz3a retkih bolesti
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30.4-28. 5. 2022,
od 11 do 12.30 casova .GENETIKA | RETKE BOLESTI"

Prenatalno ispitivanje i preimplantaciono
genetsko testiranje

Prof. dr Aleksandra Novakov Mikié,
Dr Natasa Nikolic,
Bojana Mirosavljevié¢

7.5.2022.

Bojana Mirosavljevi¢ je embriolog i zaposlena je Specijalnoj ginekologkoj bolnici Genesis.
Za preimplantaciono genetsko testiranje specijalizovala se na londonskoj PGD akademiji
pri Rojal koledzu, a u okviru UCL centra za PGT. Buduci da je izgubila ¢erku Zoju od
Batenove bolesti, njeno usmerenje na PGT kao nacin da se porodicama koje imaju neki
genetski problem omoguci dobijanje zdravog potomstva doslo je prirodno. Osnivac je i
predsednik udruzenja ,Zivot”, Eije je najvede dostignuée usvajanje Zojinog zakona, koji
obolelima od retkih bolesti u Srbiji omoguéava, izmedu ostalog, prevenciju retkih bolesti
ovom metodom. Koordinator je projekta Baze retkih bolesti.

DOGODILO SE

Ivana Golubovié

PROGRAM AKADEMUJE ZA PACLJENTE
| ZASTUPNIKE PACIJENATA 2022.

»GENETIKA | RETKE BOLESTI”

30. 4. Genetska osnova i nasledivanje retkih
bolesti — prof. dr lIvana Novakovic

7.5. Prenatalno ispitivanje i preimplantaciono
genetsko testiranje -
prof. dr Aleksandra Novakov Mikic,
dr Natasa Nikoli¢,
Bojana Mirosavljevic

14. 5. Genetska dijagnostika retkih bolesti -
prof. dr Dijana Plaseska Karanfilska

21.5. Genska terapija -
prof. dr Tamara Nikuseva Martic

28. 5. Moderirana diskusija — lvana Golubovic
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