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Postovani,

Za pocCetak imam optimisticne vesti u
vezi problema sa kojima se suoCavaju
roditelji bolesne dece koja se leCe u
Institutu za zdravstvenu zastitu dece
i omladine Vojvodine (decija bolnica)
u Novom Sadu, a samim tim i naSe
udruzZenje Cija je misija ostvarivanje
prava bolesne dece. Naime, iz odgov-
ora decije bolnice (koji moZete procitati
u celosti u rubrici Re¢ drZave) jasno
mozete zakljuciti da su oni protiv osniv-
anja radne grupe za unapredenje
poloZaja pacijenata ove ustanove.
Potpuno su nejasni razlozi zbog Cega
se institucija koja postoji da bi pomogla
bolesnoj deci protivi osnivanju radne
grupe ciji bi osnovni cilj bio unapredenje
poloZaja bolesne dece. Nema logike, zar
ne?

Na svu srecu, Pokrajinski sekretar za
zdravstvo prof.dr Zoran Gojkovi¢ pre-
poznaje vaznost osnivanja ove radne
grupe koja ukljuCuje i predstavnike
udruZenja . Na sastanku koji je odrzan
02.08.2016. smo dobili Evrsto obecanje
da ¢e se ovakva radna grupa osno-
vati i da ¢e naSe udruzenje, kao inici-
jator, biti ¢lan. Planirano je da Clanovi
radne grupe budu predstavnici pokra-
jinskog sekretarijata za zdravstvo, decije
bolnice, udruzenja pacijentata i pokrajin-
skog republickog fonda za zdravstveno
osiguranje.

Dok bude izaSao ovaj 5.broj naSeg
Casopisa, nadamo se da ¢emo imati
jo$ novih pozitivnih vesti i konkretnijih
informacija u vezi ove teme, a 0 kojima
¢emo vas obavestiti u slede¢em 6.broju.

U rubrici Re€ pacijenta upoznajemo vas
sa devojCicom Anom iz Beograda koja
boluje od Retovog sindroma, veoma
teSkog neurodegenrativnog poremecaja
koje se javlja iskljuCivo kod devojcica.
Porazavajuca je Cinjenica da se 78%
roditelja teSko bolesne dece razvede

zbog bolesti deteta. To znaci da su 78%
majki koje 24h dnevno pozrtvovano
brinu 0 svom bolesnom detetu -samo-
hrane! Sta nam to govori?! Prica male
Ane i njene majke Biljane ¢e pokusati
da vam docara borbu jedne samohrane
mayjke protiv teSke i opake bolesti.

U rubrici Re¢ udruZenja ovog puta
imamo dva teksta. Predstavljamo
Vam udruZenje Cika Boca, udruZenje
roditelja, staratelja i prijatelja dece
leCene od raka, koje su osnovali roditelji
leCene dece. Veliki broj aktivnosti,
odlicna organizovanost i bezkompro-
misna poZzrtvovanost ovih ljudi ¢e vas
sigurno ostaviti bez daha.

U drugom tekstu vas pozivamo da
se i vi pridruZite RareConnect pro-
jektu koji je nastao kao inicijativa
Evropske organizacije za retke bolesti
(EURORDIS), koji predstavlja rastucu
onlajn mrezu zajednica okupljenih oko
retkih bolesti koja spaja hiljade obolelih
osoba, €lanove njihovih porodica, kao i
udruZenja i organizacije pacijenata.

Veliku zahvalnost dugujemo dr Ruzici
Kravljanac iz Instituta za majku i dete u
Beogradu koja je u rubrici Re¢ struke
detaljno predstavila grupu bolesti koja
se zove Neuronska ceroidna lipofus-
cinoza NCL, poznatija kao Batenova
bolest. Dr Kravljanac je jedini lekar u
Srbiji i celom regionu Balkana koji je edu-
kovan u USA (Massachusetts General
Hospital, Harvard Medical School,
Boston) ba$ za ovu bolest.Ogroman
napredak u Srbiji na polju postavl-
janja dijagnoze za NCL je napravljen
zahvaljujuci saradnji sa profesorkom dr
Katherine B. Sims koja je omogucila da
se besplatno uradi genetsko, enzimsko
i patohistolosko ispitivanje kod velikog
broja dece iz regiona Balkana kod koje
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je postojala sumnja na ovu bolest.

Rubrika Dogodilo se obiluje vestima iz
sfere retkih bolesti. PoCetak genetske
terapije za Sanfilippo sindrom je sigurno
nada najpre za roditelje dece koja boluju
od ovog sindroma, ali i za stru¢njake koji
se bave ovom temom. Takode objav-
ljujemo u celosti saopStenje Yann Le
Cam-a, izvrSnog direktora Eurordisa,
povodom izlaska Velike Britanije iz
Evropske Unije, naravno s aspekta
Evoprske organizacije za retke bolesti.

Poslednja vest u ovoj rubrici je da je
ArmaGen, Inc., privatna biotehnoloSka
firma orijentisana na leCenje ozbiljnih
neuroloSkih poremecéaja, objavila da
saraduje sa RSRT (Rett Syndrome
Research Trust) kako bi razvili novi lek
za tretman Ret-ovog sindroma.

Izvinjavamo se svima koji nisu uspeli
da dodu do naSeg proslog broja, ali
ocigledno je da tiraz koji smo planirali
nije bio dovoljan za sve. To je dobar
znak jer nam je svima jasno da je
interesovanje za temu retkih bolesti u
porastu. Zato smo za ovaj broj povecali
tiraz i nadam se da éemo ispoStovati sve
koji su zainteresovani. Za pocetak, zah-
valjujemo se Apotekarskoj ustanovi Novi
Sad, Apotekarskoj ustanovi Subotica,
kao i Apotekarskoj ustanovi Farmanea
koje distribuiraju na$ ¢asopis pomocu
svojih mreza distribucije.

S postovanjem,

Bojana Mirosavljevic,

predsednik udruZenja za borbu
protiv retkih bolesti kod dece
“ZIvoT”

glavni i odgovorni urednik



CIKA BOCA

I UDRUZENJE RODITELJA, STARATELJA | PRIJATELJA DECE LECENE OD RAKA [

Cika Boca je udruZenje roditelja, staratelja i prijatelja dece le¢ene od raka, koje su osnovali roditelji le¢ene
dece. Cika Boca je najmlade udruZenje u Srbiji koje se bavi tematikom decijeg raka. Nasa deca su leGena
poslednjih godina i uglavnom su u tzv. remisiji (period od 5 godina bez znakova osnovne bolesti). Delujemo
od 2010.-te godine. Zvani¢no smo registrovani od 2011. godine. Za ovih 5 godina postojanja okupljamo
preko 170 roditelja, 100 mladih leCenih od raka i veliki broj prijatelja udruZenja koji nam pomaZu u radu.

Kada smo se organizovali i poceli
sa radom ideja je bila da po-
mognemo roditeljima koji trenutno
leCe decu, kroz podrSku i deljenje
iskustava i informacija. Vremenom
uz aktivnosti koje smo sprovodili,
smo se usmerili na rad sa mladi-
ma i decom tokom leCenja i posle
zavrSenog aktivnog onkoloSkog
leCenja. LeCenje decCijeg raka traje
od 6 meseci do nekoliko godina,
Sto zavisi od vrste i toka leCenja.
Kao udruzenje okupljamo roditelje,
decu i mlade leCene od bilo koje
vrste decijeg raka iz cele Srbije, i
potpuno nevazno je u kojoj su se
bolnici le€ili i kog su materijalnog
stanja.

Za deCiji rak mozemo re¢i da
spada u retke bolesti. Parametar

za svrstavanje u retke bolesti je
broj obolelih u populaciji. Ono Sto
deciji rak razlikuje od vecine retkih
bolesti je da deca sa rakom dobiju
dijagnozu, postoje lekovi kojima
se deca leCe, dostupni su i nalaze
se na listama RFZO. Prosecno
godiSnje u Srbiji se dijagnostikuje
od 300 do 350 dece od neke vrste
raka, po podacima Insitituta za ja-
vno zdravlja ,Milan Jovanovi¢ Bat-
ut“. Po istraZzivanju European Part-
nership for Action Against Cancer
(EPAAC) D4.2 Survey report on
the standards of care in paediat-
ric oncology units iz januara 2014.
godine Srbija je ubedljivo na prvom
mestu u Evropi po broju novoobo-
lelih do 18 godina starosti na milion
stanovnika.

Posle 5 godina nas rad smo podelili u viSe segmenata rada i aktivnosti:

1. Informativni

a) informativni sajt o najcesS¢im oblicima decijeg raka

b) Stampani materijali 0 naj¢es¢im koStanim malignim tumorima u de€ijem
dobu uz recenzije priznatih stru€njaka iz zemlje i inostranstva: BroSura o
Ewing sarkomu i Osteosarkomu.

¢) informativni u vezi ostvarivanja prava na tudu negu i pomoc, pravo prven-
stva pri upisu u srednje Skole, afirmativne mere pri upisu na fakultete...

d) informativni u smislu deljenja iskustava leCenja, kao i prevoda i slanja
medicinske dokumentacije u druge medicinske ustanove van zemlje.

2. Nakon aktivnog onkoloSkog leCenja ne prestaju brige i problemi.
Poljuljano samopuzdanje i ,preskoceni* deo detinjstva ostavlja duboke
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psihoSke probleme.Neka deca imaju
vidljive telesne nedostatke koje
dodatno otezavaju ukljuCivanje u
vrSnjacke grupe. Ne ignoriSudi pro-
bleme poceli smo da na inovativhe
nacine uklju¢ujemo decu i mlade
u programe i aktivhosti udruZenja.
Videvsi da to daje rezultate, pocCeli smo
da razvijamo programe mentorstva
i edukacija u radu sa MladiCama
(mladi le€eni od raka u detinjstvu)
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a) ukljucivanje u programe
vr$njacke podrske:

*posete odeljenjima pedijatrijskih
onkologija u Beogradu (posete koje
se planiraju i ,vezbaju“ uz nadzor psi-
hologa udruzenja i kroz radionicarski
pristup razgovaraju sa decom i
roditeljima o bolesti i toku leCenja i pre
svega ulivaju nadu u pozitivan ishod
le€enja)

* internet Radio Mladice (od 2012
godine je realizovano viSe stotina
emisija). Emisije su specificne jer su
voditelji mladi leCeni od raka, sami
biraju teme, i nisu nuzno vezane za
proces leCenja. Gosti su poznate
licnosti iz javnog Zivota i ljudi koji su
povezani sa temom koja se obraduje.
Ovakav vid angazovanja na radio
Mladicama je viSestruko koristan,
tj. mladi leCeni od raka podizu svoje
samopouzdanje i stiCu vestine koje
im koriste kasnije u zivotu, Skoli,
zaposlenju... Takode, pomazu svojim
sluSaocima da bolje razumeju pro-
bleme dece, mladih i porodica sa
rakom.

b) Edukacije: Za osnazivanje i
unapredivanje socijalnih vestina, u
samom udruzenju, na konvencijama,
konferencijama kako u zemlji, tako
i u inostranstvu (edukacija mladih o

VA
Mmilad¥ce

dugorocnim posledicama le€enja su
vrlo vazne, jer su u Srhiji apsolutni
tabu. Dugorocne posledicu su u 95%
le€ene dece prisutne, i mogu biti lako
prepoznate i njihove posledice minimi-
zarane uz adekvatan plan pra¢enja, po
uzoru na razvijene zemlje Evrope). Na
ovome ¢emo insistirati kod nadleznih
da se uvedu standardi pracenja
dugoroc€nih posledica.

3. Socijalna inkluzija dece i
mladih le¢enih od raka uz podrsku
Ministarstva prosvete, nauke i
tehnoloSkog razvoja RS, Ministartsva
zdravlja RS, Ministarstva omladine i
sporta RS:

a) Kamp u prirodnom okruzenju ,Mi
mozemo sve", bez pratnje roditelja
je jedinstven jer se odvija u prirodi, u
kombinovanom smestaju (hostelski tip
smestaja i vigvam Satori), i uz mladice
(mlade le€ene od raka u ulozi volon-
tera-ortaka). Ovih dana smo zavrsili i
IV kamp ,Mi mozemo sve*. Kao strucni
tim smo prezadovoljni postignu¢ima.
Kamp traje 7 dana, ali uvek nademo
prostora za sprovodenije istraZivanja.
ProSle godine smo pratili kvalitet
Zivota i skale diskriminisanosti i dobili
smo pozitivne skale i pomake koje
postizemo aktivnostim ana kampu.
Ove godine smo sproveli ozbiljno
naucno istrazivanje i cekamo rezul-
tate, i na jesen ¢emo sigurno biti u
mogucnosti da rezultate podelimo i sa
vama. Fotografije sa dela aktivnosti
na kampu mozete videti na nasoj
Facebook stranici

b) Program socijalne inkluzije
,Povratak u Skolu“ (program Kkoji
uklju€uje rad najpre sa porodicom
deteta koje je zavsSilo aktivno lecenje
i treba da se vrati u Skolu, zatim sa
nastavnim i struénim osobljem Skole
(osnovne ili srednje), i vrSnjacki tim
Mladica sa vrSnjacima deteta koje
se vraca u Skolu. Programom spre-
mamo teren za Sto bezbolniji povratak
u Skolu, kao i podsticanje nastavnika
da rade sa detetom uz podsticanje
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akademskih postignuéa. Rad sa
vrSnjacima je najbitniji u ovom pro-
gramu, jer deca dobijaju odgovore na
sva pitanja koja ih zanimaju i onda
~.govorkanja“ i neznanje o decijem
raku podizemo na viSi nivo i kreiramo
atmosferu u Skoli gde ¢e dete biti
100% prihvaéeno i nece biti ,zakinuto”
ni u socijalnom uklju€ivanju, a ni u
akademskom. Prirucnik za nastavnike
koji smo priredili za sprovodenje ovog
programa mozete pogledati na naSem
sajtu www.cikaboca.org

c) Program socijalne inkluzije
#SamoKazem (akteri ovog pro-
grama su mladi leCeni od raka.
Film #Samokazem je nastao tokom
kampa MMS 2015 i deo je edukacija
koje sprovodimo sa osnovcima i
srednjoSkolcima.

4. Javno zagovaranje:

Promena vaznih programa, strategija
i nacionalnih planova, u skladu sa
evropskim standardima leCenja dece
i mladih sa rakom umrezavanjem sa
srodnim udruzenjima. Posebno vazno
zagovaranje za Dugoro¢no pracenje
posledica le€enja.

5. Podizanje svesti o problemima
dece, mladih i roditelja (porodica):

a) Tribine na fakultetima (medicin-
ski, filozofski i defektoloSki fakulteti u
Srbiji)

b) Obelezavanje znacajnih datuma za
dedciji rak

c) Aktivnosti i rad sa lokalnom
zajednicom.

Volonteri kampa “Mi moZemo sve”



RARE CONNECT

- POVEZIVANJE OBOLELIH OD RETKIH BOLESTI SIROM SVETA BEZ JEZICKIH BARIJERA -

RareConnect je projekat nastao
kao inicijativa Evropske organizacije
za retke bolesti (EURORDIS).
EURORDIS kao nevladina neprofitna
alijansa organizacija pacijenata i poje-
dinaca koje su posvecene poboljsanju
kvaliteta Zivota osobama koje Zive sa
retkim bolestima u Evropi i predstav-
lja glas 30 miliona ljudi zahvacenim
retkim bolestima Sirom Evrope. U
svom Clanstvu ima 716 organizacija
pacijenata iz 63 zemlje, pokrivajuci
preko 4000 retkih bolesti. ZalaZuci se
za uvodenje i usvajanje evropskih reg-
ulativa, razvoj terapija, posebnih pro-
grama, referentih mreZa ekspertskih
centara za retke bolesti, EURORDIS
Je razvio platformu RareConnect.org
kao vid direktnog servisa podrske
pacijentima obolelih od retkih bolesti
na internacionalnom nivou.

RareConnect je prvobitno zapocet
idejom formiranja zajednica
pojedinacnih retkih bolesti koja bi
omogucila obolelima i ¢lanovima nji-
hovih porodica da se putem inter-
neta povezu sa drugim osobama koje
boluju od iste retke bolesti bilo gde u
svetu. Sada predstavlja rastucu onlajn
mreZu zajednica okupljenih oko retkih
bolesti koja spaja hiljade obolelih
osoba, ¢lanove njihovih porodica, kao
i udruzenja i organizacije pacijenata.

Obolelima od retkih bolesti i Clanovima
njihovih porodica RareConnect
pruza bezbednu platformu za
povezivanje i deljenje licnih iskustava
i znanja sa drugima. Preko plat-
forme RareConnect oboleli i oni koji
0 njima brinu mogu da razgovaraju,
podele svoja iskustva i znacajne infor-
macije na bezbednom moderiranom
forumu. Uc¢eS¢em u platformi ublaZzava
se izolacija koja se Cesto javlja kao
posledica zivota sa retkom boleScu.

_{ RareConnect

Sa uslugom prevoda od strane
posebno obucenih prevodilaca, bes-
platnom za sve ucesnike platforme,
RareConnect pruza obolelima iz
razli€itih zemalja aktivno u¢eSce na 8
jezika (engleski, francuski, nemacki,
italijanski, Spanski, portugalski, ruski
i srpsko-hrvatski jezik). Na ovaj nacin
se ruSe jeziCke barijere i omogucava
ljudima Sirom sveta da se poveZzu.

Poseban benefit od ove platforme
uzivaju oboleli koji Zive u slabije
razvijenim zemljama, a kojima su
teSko dostupne informacije o lakSem
prevazilazenju svakodnevnih izazova
Zivota sa boleS¢u, jednako kao i
informacije o dostupnom lecenju ifili
postoje¢im klinickim studijama, kao
i oboleli od izuzetno retkih bolesti
od kojih u celom svetu boluje manje
od 200 osoba, a koji nemaju puno
izvora kao ni mogucnosti da stupe u

a¥
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kontakt sa drugim obolelima.
Zajednice na RareConnect-u

RareConnect saraduje sa preko 600
udruzenja pacijenata iz celog sveta
koja se bave retkim bolestima i na
taj nac€in podstiCe komunikaciju u
86 vec¢ formiranih i aktivnih zajed-
nica od kojih se svaka bavi jednom
specificnom bolesS¢u ili grupom retkih
bolesti. Pacijenti, eksperti i Elanovi nji-
hovih porodica moderiraju svaku od
tih zajednica uz podrSku posvecenog
osoblja, odnosno menadzZera
EURORDIS-a. Menadzeri zajed-
nica animiraju i promovisSu zajednice
i podrzavaju moderatore volontere
koji donose validne i tatne informacije
drzeci zajednice aktivnim. Svaka od
specificnih zajednica organizovana
je u nekoliko odeljaka u okviru kojih
ucesnici, odnosno oboleli ili ¢lanovi
njihovih porodica, imaju mogucénost
da:

1. Podele svoju priCu o zivotu sa
tom sprecificnom retkom boleScu ili
pronadu druge price u odeljku koji se
zove “Razumeti”

Daniel iz Spanije Zivi sa sindromom Sanfillipo (MPS Ill)
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2. Razgovaraju sa drugima
razmenjuju¢u dragocena iskustva
oko pitanja od interesa u odeljku
“Upoznajte”

3. Saznaju viSe o svojoj bolesti u
odeljku “Saznajte”

4. Stupe u kontakt sa osobama koje
Zive u njihovoj blizini koriste¢i mapu
lokacija u€esnika zajednice u odeljku
“Clanovi”

5. Stupe u kontakt i saznaju Sta rade
druge organizacije pacijenata, partneri
te specificne zajednice.

Obelezavanje Dana Retkih Bolesti povodom usva-
janja Nacionalnog plana za retke bolesti u Irskoj

Diskusione grupe

Novina u okviru RareConnect plat-
forme su diskusione grupe koje
pomazu pacijentima sa retkim boles-
tima da nadu mesto na kom mogu
da se povezu sa drugim pacijen-
tima. Ukoliko zajednica joS uvek nije
formirana za specifinu retku bolest,
ova platforma daje moguénost obo-
lelima i/ili €lanovima njihovih porod-
ica da postavljaju pitanja i u€estvuju
u diskusiji oko svih pitanja od znacaja
koja su u vezi sa zivotom sa njihovom
retkom boleS¢u. Diskusione grupe
predstavljaju mesto za komunikaciju
o Sirim temama koje pogadaju mnoge
ili sve pacijente sa retkim bolestima,
kao Sto je nacin uspostavljanja orga-
nizacije koja se bavi retkim bolestima,
gensku terapiju ili geneticko testiranje.
Ova sekcija predstavlja neprocen-
jivi alat preko kojeg se mogu podel-
iti iskustva i reSenja Cestih problema
koja se temelje na iskustvima Sire
zajednice obolelih od retkih bolesti.
Od uspostavljanja oktobra 2015.
godine, napravljeno je preko 100
ovakvih grupa.

Organizacije pacijenata u saradnji
sa RareConnect timom ucestvuju
u procesu kreiranja zajednica koje
se odnose na odredene bolesti. U
slucajevima kada nema organizacije

pacijenata koja bi kreirala zajednicu, a
postoji potreba da se pacijentu obez-
bede odgovori i daju informacije o
specifi¢nij bolesti, diskusione grupe
predstavljaju odlicnu pocCetnu tacku
pacijentu u nalazenju druge osobe
koja se suoCava sa istom boleScu.

Posebni sadrzaji

Posebno posveceni tim menadzera
RareConnect-a povremeno ograni-
zuje vebinare na specificne teme koje
su znacajne ne samo za odredene
interesne grupe, veciza sve one kojisu
povezani sa retkim bolestima sa ciljem
lakSe integracije u drustvo ili pruzanja
logistike. Neke od dosadaSnjih tema
su organizacija aktivnosti povodom
obelezavanja medunarodnog dana za
specificnu retku bolest ili kako naprav-
iti Twitter nalog za VasSu retku bolest,
kao i brojni drugi upitnici osmisljeni da
pomognu boljem razumevanju retkih
bolesti, kako nau¢nog karatkera,
tako i upotrebom socijalnih mreza.
Jos zanimljivosti mogu se pronaci na
blogu RareConnect-a.

0 - 4 i . A
Obelezavanje Dana Retkih Bolesti u Spaniji,
Guissona

MenadZer zajednica Rob Pleticha, prezentuje
RareConnect na konferenciji u Svedskoj

Ukljucite se u RareConnect

Organizacije pacijenata se mogu pri-
javiti kako bi bile uvrStene u resurs za
diskusionu grupu, dok se pojedinacne
osobe mogu prijaviti da moderiraju
diskusionu drupu. Pristigle prijave
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pregleda RareConnect tim.

Kako biste uzeli u¢eSce u diskusiji,
pretrazite postoje¢e diskusione
grupe ili zapoc€nite novu diskusiju
postavljajuc¢i pitanje ili delec¢i blog.
Takode, mozete proveriti da li vec
postoji organizovana zajednica za
specifitnu bolest koja vas zanima.
Prethodno je neophodno napraviti
svoj profil putem registracione prijave
na samom sajtu www.rareconnect.
org , a potom se pridruziti zajednici
za specificnu retku bolest ili zapoceti
diskusiju. Zainteresovane organizacije
pacijenta takode mogu poslati zahtev
putem posebne kontakt forme istak-
nute na sajtu.

Od nedavno je platforma
RareConnect.org dostupna i na srpko-
hrvatskom jeziku, uskoro i za disku-
sione grupe, kao rezultat partner-

stva sa Nacionalnom organizacijom
za retke bolesti Srbije i Udrugom za
rijetke bolesti Hrvatske, te se jedan
deo RareConnect tima nalazi i na ovim
prostorima.

- i
Sastanak dela tima RareConnect iz Beograda, Za-
greba i Barselone sastao se u Beogradu povodom
razvoja platforme na srpkom/hrvatskom i ruskom

Jjeziku

Za sva pitanja koja imate moZete se
obratiti RareConnect timu. Kontakti su:

Email: team@rareconnect.org

Blog: http://blog.rareconnect.org/
Twitter: http://twitter.com/rareconnect
Facebook: http://facebook.com/
rareconnect
Instagram: https://
instagram.com/
rareconnect/

Sandra Pavlovié
Rare Connect




PRAVA KORISNIKA
ZDRAVSTVENE ZASTITE

B 11l DEO

NaSa borba za odgovorima i dalje
traje. Nakon Sto smo se obra-
tili Institutu za zdravstvenu zastitu
dece i omladine Vojvodine i nismo
dobili konkretne odgovore (odgovor
smo u celosti preneli u proslom broju
Casopisa), uputili smo dopis na visu
dinstancu - Pokrajinskom sekretari-
jatu za zdravstvo. Za pocetak, dobili
smo pozitivan odgovor da su voljni
da slucaj istraZze, te su se oni obratili
Institutu i preneli nam njihov odgovor,
koji prenosimo u prilogu.

U odgovoru tvrde da Institut postupa u
potpunosti u skladu sa Pravilnikom o
sadrzaju i obimu prava na zdravstvenu
zastitu iz obaveznog zdravstvenog
osiguranja i o participaciji za 2016. (SI.
glasnik RS br. 12/2016) i za pacijente
koji se lece u Institutu obezbeduju sve
lekove tokom hospitalnog lecenja.
Kako da okarakteriSemo ovu izjavu
kada znamo da nije tacna? Znamo da
lek frizijum (isto vaZzi i za zonisamid i
joS neke lekove) deca tokom hospital-
izacije ne dobijaju vec roditelji dobiju
savet da lek kupe i donesu u bolnicu.
Sto roditelji i urade, ne pitajuci ni koliko
kosSta, spremni na novu pozajmicu ne
pitajuéi za kamatu jer detetu je neo-
phodan lek, nema to cenu! Kako li ¢e
tim roditeljima odzvanjati u uSima i
srcima ova apsurdna i nepromisljena
izjava?!

Dalje tvrde da lekari 1ZZDIOV
ucestvuju u konzilijumima u kojima
se preporucuje odgovarajuca tera-
pija, daju misljenje koje potpisuje dire-
ktor, te se nakon saglasnosti pristupa
nabavci trazenog leka. Time ispunja-
vaju obaveze u skladu sa pravilnikom.

Istina, u ovom delu lekari pokazuju
azurnost. Daju konzilijarno misljenje
i Ceka se potvrda RFZO. Pa se Ceka
uvoznik da prikupi neophodnu doku-
mentaciju. Pa se Ceka Agencija za
lekove i medicinska sredstva da da
dozvolu. Pa se Ceka.... U svom tom
¢ekanju - dete Ceka svoju terapiju! |
tu svaki Pravilnik zakaze, zakaze za-
laganje lekara, jer zakazuje drzava
i zakazuju njeni pravni okviri. Sta
mozemo zakljuciti iz ovoga? Da je
neophodno da se nade adekvatno
reSenje koje bi sprecilo zloupotrebe
(o da, svesni smo mi zbog Cega je pro-
cedura komplikovana i koliko potvrda
je nophodno), ali ipak omogudilo da
deca dobiju lecCenje.

Vidite, nismo mi (kada kazem MI,
mislim na nas roditelje, nas paci-
jente, nas udruzenja, nas lekare,
nas farmaceute, nas pravnike, nas
drzavne sluzbe, nas privatne farma-
ceutske kuce, nas premijere, nas
predsednike) ovde jedni protiv drugih,
vec se zalazemo da jedni uz druge
zajednickim snagama pomognemo
u neCemu za Sta ne postoji toliko
kvalitetna re¢ koliko je kvalitetan
uspeh i osmeh izle€enog deteta.

| sa Instituta kaZzu da u Pravilniku nije
jasno definisano da li pacijent ima
pravo da refundira sredstva od RFZO
u slucaju kada kupi lek jer bolnica ne
raspolaze neophodnim lekom u tom
momentu, a kompleksnost situacije
zahteva terapiju istog momenta, a
ne nakon konzilijuma, nakon potvrde
RFZO, nakon nabavke, jer nakon
toga moze hiti kasno! Upucuju nas da
odgovor trazimo u RFZO ili Ministarstvu
zdravlja. Meni zvuci ¢udno da kontak-
tiram Ministarstvo zdravlja i pitam: "a
Sta sada Institut da radi, moje dete
je pacijent hospitalizovan u Institutu,
oni nemaju lek koji je neophodan, Sta
da rade?” Ako smo mi iz udruzenja
Zivot jedini kojima je ovo ¢udno, onda
nista. Ako nismo, evo predlog: da sam
Institut reSi problemati¢ne situacije
sa Ministarstvom zdravlja, sa RFZO i
svim ostalim institucijama od vaznosti.

Na naSe izraZzavanje zabrinutosti da
pojedine sluzbe Instituta nisu spo-
sobne da pruze konkretne odgov-
ore, kazu da pravna sluzba 1ZZDIOV
i ostali zaposleni 1ZZDIOV nisu u
moguénosti da daju bilo kakve infor-
macije koje nisu u skladu sa zakons-
kim aktima i pomenutim Pravilnikom.
Zasto nisu u mogucnosti - to izgleda
samo oni znaju. Pitanja koja smo
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postavljali se tiCu ostvarivanja prava
pacijenata iz obaveznog zdravstvenog
osiguranja, ne vidimo kako to izlazi iz
okvira zakonskih akta.

Institut dalje tvrdi da saraduje sa
udruzenjima gradana, da su spremni
da sasluSaju njihove predloge i izadu
im u susret u skladu sa zakonskim
propisima i odgovaraju¢im podza-
konskim aktima. Ovo nas posebno
raduje i nadamo se da ¢e se i naSe
Udruzenje naci na spisku uspesno

ostvarene saradnje.

Poenta cele ove prepiske nije da
inicira svadu niti bilo kakve nepri-
jatnosti ve¢ da ukazemo na prob-
leme koji evidentno postoje i da ih
zajednicki reSimo. Poslednje Sto
Zelimo je da naruSimo ugled Instituta.
U Institutu rade vrhunski stru¢njaci koji
se svakodnevno bore za Zivot i zdrav-
lie naSih maliSana! Hajde da i njima
pomognemo da u kritiénim trenucima
odluke ne moraju da razmisljaju dali je

lako ili teSko obezbediti neophodan lek
ili medicinsko sredstvo i da ne moraju
da se dovijaju na razne nacine i traze
zamene (koje Cesto nisu efikasne kao
osnovni lek), ve¢ da mogu da se bez
optereéenja posvete svom krucijalnom
pozivu - da le¢e decu, na ¢emu smo
im beskrajno zahvalni.
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Fakraginchog sekretars m xd . dr Zoram Gofowid, beo 138-50-22/2016. od
11072016, ravodni broj IZZDN0V 2966 od 10.07.2006, dajerss tededi

ODGEOVOR

Prema “Pravilniku o sadriaju ) obimy prava na od
i & parthcipacifi ra 2006 godinu™ (5L glasnik RS br., 12/2016);
Qan 14 Prava na lekove | medicinsia sredstva obubvata:
1] prava na lekove sa Liste lekova kol se propisuju na lekarski receps 7 izdaju na nalog na teeet
sredstava obavesnag rdravstvenog oslguranja, u skladu sa opltim akiom Republidkog fonda
Rajim se ureduje Lista lekova;
Elan 15 lzuzetno od Hana 14. stava 1. taika 1) aveg pravilnika, osguranaem ficu cherbeduje se |
lok kopl nde na Listi bekowa | to;
ek £ koji je lzdata deavola ra stavijanje o promet o Republici Srb&i - same 1@ medidnike
Indikacije utvrdene dozvalom za stavijanje beka u pramet,
- ek za kofi nije izdata dozvola a stavijanje v promet o Republicl Sobifi - samo 1a medicinske
indikacije utvrdene u dorvoli za stavdjanje u promet u zemljama Ewopske unife, odnosna u
remljama koje imaju iste di shine zahteve u pogledy izdavanja dosvole za lek kag u zemljama
Evropske unije.
Osiguranom Bicw, lek I stava 1. ovog fana, wedi u teraplju | oherbeduje zdravitvena
ustanava tercilarmog il sekundarnog nivoa rdravitvene radtite, na osnovu milljenja tri lekara
odgovarajude specijainostl odravstvene ustanove tercijarmog i sekundarnog nivoa rdravstvens
2aitite da je lek neophodan § da re postoji odgovarajudl bek na Listi lekova po imternationalnom
nezaltitenom kmenu leka, odnosne po odgovarajuiem farmaceutskom obliku il faBini, a da su
igerpljene sve druge terapijske mogucnosti lefenja,

Midljenje tri lekara specijaliste iz stava 2. ovog dana obaverno potpistle | direkior
dravstvene ustanove tercijarnog ili sekundamog nivea dravstvene sadtite koja oberbeduje lek,
odnosna lice koje on oviasti,

Zdravstvena ustanova tercijamog #i sekundarmog nivoa koja e uvels lek u terapiju, u
ohaveri je da osiguranom licu obezbed! lek it stava 1. ovop elana 2a sve vreme primene Lerapije,
kao i da prati terapljski efekat njegove primene u tolu: stacionarnog ledenja; lelenja u dnevno)
bolnicl; ambulantae-poliklinitkog lefenja.
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Institut za rdravstvenu 1adtity dece | omladine Vojvodine postupa u polpuncsti u skiadu
53 ovim Pravilnikom | 22 pacijente koji se lede u Instituty obetbeduje sve lekove kake tokom
Eﬂlulmg lefenja tako § 1a period lefenja u dnevnoj balnici | ambulantno-paliklinifkog

nja

Hapominjemo da lekarl 22010V ulestvuju w komailijumima u kojima se preporutuje
cdgovarajuda terapija, daju midljenje koje potpusuje Direktor IZZDIOV, te se na onovu ovog
miZlienfa i nakon debljanja saglasnosti RFZ0 pristupa nabavel tralenog leka. Midljenja smo da
time IZZDIOV u potpunosti ispunjava obaveze u skladu sa pomenutim Pravilnikom.

U Pravilniky nije definisano da i patijent odnosno njegovi roditelji imaju pravo da sami
nabave lek i refundiraju sredstva od RFZO, te Institut rije u moguénosti da wdrufenju "Zivot” na
ovo prull adekvatan edgovor. Mitlienja smo da je neophodno da se odgovor na ova pitanje
potradi od AFZO | MZ Republilke Srbije.

Udrufenje “Fivot” je u svom Dopisu od 07.07.2016, irrazllo "ecbilinu sabrinutost 2a
sposobnost pojedinib slufbl u Institutu za rdravstvene raltite  dece | omladine Vojvedine da
daju konkretne odgovore” Pravna slufba IZZDIOV i ostall zapesleni u 1Z2DI0V nisu u
maguwinosti da daju bile kakve Infarmacije koje nisu u sklady sa 10konskim sklima i pormenutim
Prandilnikorm. _

Institut za dravstveny 2altite dece | omiladine Vojvedine saraduje sa rachtitim
wdrulerfima gradana, spremne je da sastufa | pribvati njikove predloge, | izide im u susret
ukoliko su zahtevi u skladu rakonskim propisima | edgovarajucim podzakonskim aktima.

Milljenja smo da nije pribwatlive formiranje radne grupe o IZ2DWOV u kojoj bi
wiestvovali Hanovi udrulenja gradana, imajudl u vidu da je osnival IZZDIOV Autonomna
pokrajina Viojvodine. IZZDIOV obavlja svoju delatnost u skladu sa valedim rakonodavstvom iz
owvie oblasti | spreman je na dodatno angaiovan]e ukeliko zakonaski propist, M2 Republike Stbije @
Pokrajinski sekretarijat za adravstve | socjalnu politiku to budu zahtevali,

Prof. dr Aleksandra Stojadinovic
up Klinike za pedijatei
%a}r(ﬂfc €

Prof. dr Slobodan Grebeldinger

Diréktor lnﬂ:luta za adravstvenu adtity
B .1 wdece | omladine Vopodine

18.07.2016.
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ANINA PRICA

= RETOV SINDROM

Retov sindrom je progresivan razvojni neurolosSki poremecaj koji se manifestuje prome-
nama u oblasti kognitivnhih, komunikativnih, motornih i vegetativnih funkcija. Javlja
se iskljucivo kod dece Zenskog pola i odlikuju ga stecena mikrocefalija (abnormalno
malena glava), mentalna retardacija, autisticno ponaSanje, ataksija, karakteristicni
stereotipni pokreti ruku i gubitak njihove funkcije, kao i poremecaj koStano-zglobnog
sistema Sto vremenom dovodi do tesSkog invaliditeta.

D a n a
( { 28.06.2006. ro-
- — dila sam predi-

vnu devojcicu

kojoj se najvise
obradovao moj sedmogodisnji
sin iz prvog braka. Po njegovoj
Zelji je dobila ime Ana. Do njen-
ih 30 meseci smo bili vesela i
srecna porodica. Nakon toga
ja kao majka sam pocela da
primecujem neke promene kod
svog deteta u smislu gubljenja
motorike, moci govora i trljanje
rucicama dlanom o dlan. Od-
mah sam zatraZila pomo¢ pedi-
jatra i naiSla na odgovor da je
dete zdravo ali da je razmaZena
i lenja. Istog dana ja sam na
moju inicjativu potrazila uput za
specijalisticki pregled u bolnici
za mentalno zdravije. Lekari
su po simptomima odmah po-
sumnjali na Retov sindrom
i odmah nas uputili na Institut
za majku i dete, kod profesorke
Milene Buri¢, specijaliste za
retke decije bolesti. Dr Buric nas
Salje u Sremsku Kamenicu na
magnetnu rezonancu i BioloSki
fakultet da bi se uradile mu-
tacije. Nakon uradenih analiza
dijagnoze su bile razlicite. Ana -
lizom dobijenih  Tomograma,
aktuelno nema znakova Kkoji
se mogu evidentirati u tipicnoj i

A
Ana sa mamom i bratom koji joj pruZa veliku
podrsku

razvijenoj formi RET sindroma.
Dok sa BioloSkog fakulteta na-
lazi potvrduju da postoje mu-
tacije kod Ane MECP2, Sto
potvrduje da Ana ima retov sin-
drom. Nakon toga odlazim kod
doktorke da bih se suocila sa
celokupnom istinom o ovoj ret-
koj bolesti o kojoj nisam znala
ni da postoji

Tek tada pocinje naSa
borba, krecem sa Citanjem
i istrazivanjem uzaludno
pokusSavajuci da nadem resenje
jer nisam mogla da se po-
mirim sa cinjenicama koje ta
bolest nosi. Pokusavam preko
druStvenih mreZza da stupam

Naporne Anine terapije

u kontakt sa roditelima koji
imaju isti problem | pocela sam
da razmenjujem iskustva sa
njima, iako su mnogi zvucali
obeshrabljujuce. Pritom sazna-
jem da nema leka za moju Anu,
to smo tesko podneli, a u dubini
duse nismo hteli da priznamo
sebi da imamo bolesno dete.
Dolazim do saznanja da postoji
istrazivacki centar u Cikagu u
kome radi Dr Monica Coen-
raads koja je svoj Zivot posveti-
la u traZenju leka za ovu bolest.
Sa znanjem da mogu poslati
Aninu  dokumentaciju  priku-
pliam sa teSkom mukom papire
i Saliem u Cikago. Homeopata,
Sripadkedeker, jahanje konja sa
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Sama pije sokic - 2,5 godine

licencom, magnetna rezonanca
potvrdene mutacije 16 analizira-
nih celija, EEG, EKG i naravno
celokupno misljenje Dr Buric -
Sve je poslato.

Ovako Zivimo godinu dana.
Sada ulazimo u pakao.

Od vesele devojcice koja je pe-
vala, trcala, vozila bicikl i zvala
me MAMA, postaje sve nesta-
bilnjja i Cutljivija sa sve manje i
manje izgovorenih reci... do 5
godina uz nasu pomoc¢ pri ho-
danju obisli smo mnoga mesta
nadajuci se da ¢emo joj pomoci.
Dok sam crpila zadnje atome
snage moj suprug se odaje
alkoholu i postaje labilan, ne do-
lazi kuci | izbegava razgovor...
odlucujem da se razvedem.
DoZivljavam novi Sok, Ana dobija
prvi put 160 epi napada u danu i
tada gubi mo¢ govora i hodanja,
iako je njen fizioterapeut bio sve
vreme uz nas.

Borbu nastavijam sa svojim
7 godina stariim sinom od
Ane, koji mi je na Zalost jedina
podrska... Ana krece u specijalni
vrtic... doZivljavam ponovo Sok
gde vidim kako izgledaju starije
devojCice dok je moja Ana tamo
najmlada...i tu bolu nema kraja.
Od tada se stanje pogorSava:
nastupa skolioza, deformiteti
stopala, vise nije mogla ni svoju
omiljenu lutku da drzi... Napadi
ne prestaju, ¢ak smo stigli i do
260 napada za vece gde joj se
terapija samo dodaje, a najvise
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me ubija FENOBARBITON od
koga spava 20 sati dnevno gde
je jedva probudim da neSto po-
jede i popije.... Na Zalost nasu
i mnogih ljudi dr Buri¢ odlazi u
penziju i Retov sindrom ostaje
bez savrSenog specijaliste.
Anine probleme pokuSavam da
reSim i pomognem u savetima
roditelja koji imaju iste probleme
i koji ne Zive u naSoj drZavi.
Devoj¢icu  mogu samo da
usrec¢im beskona¢nom paznjom
i ljubavi.

U drugom mesecu ove godine
preko nodi joj iskace trticna kost
i gde joj se otvotio dekubitis...
koji leCim sa dr iz Austrije gde joj
rane zarastaju veoma brzo.

Rane od lezanja su Anina sva-
kodnevnica
Zahvaljujuéi mojim prijateljima
sa drustvenih mreZa i njenoj ve-
likoj volji da mi pomogne Salje mi
preparate za dekubitis gde moja
princeza nema ni oZiljka...ako se
pitate zaSto sam na svoju ruku
to uradila nisam imala adekva-

Ana danas - jun 2016.

tnog doktora... igrom sluCaja
smo zavrsile u bolnici gde je
Ana imala visoku temperaturu i
upalu pluca, tamo su mi rekli da
je sama previjam i odusevili se
terapijom koju mi je doktorka po-
slala. Po izlasku iz bolnice zbog
dekubitisa nastaje ukocenost
kolena koji nam je sada najveci
problem. Sa deset godina ima
samo 20 kg jer sam verovala
doktoru da ¢e se napadi smanji-
ti ako bude na ketogenoj dijeti...
moja najveca greska... Najveci
problem njihove bolesti je sekret
koji se skuplja u bronhijama u
grlu i koji je teSko vaditi.
Trenutna osecanja... smejem
se, a plakala bih... i jos da se za-
hvalim roditeljima koji su mi po-
mogliiobezbedili... Jasminka To-
plak Bakaj, Ibojka Peters Banic,
Ester Pavlovi¢ Bakaj, Elisabeth
Novakovic, Milan Dobri¢i¢, Mima
i Aladin Numanovic, Alija besima
Basic... smatram ih velikim ljudi-
ma i ako neke ne znam licno....
Mrzela sam Ret, mrzela sam na-
ziv “tihi andeli” dok nisam shva-
tila da isti taj “tihi andeo” spava
pored mene i da je ceo moj svet.
Posebnu zahvalnost dugujem
udruZenju Zivot jer je odvojilo
mesta | za ovakvu vrstu price
gde mnogi roditelji mogu da se
edukuju i prepoznaju po nasim
Zivotnim  pricama dijagnoze
svoje dece dok ih doktori jos
uvek drZze u zabludi i Salju na
razna ispitivanja... nhajsigurni-
ja su Zivotna iskustva i price
sa ljudima, kao i ovakva vrsta
casopisa.

Biljana Vermezovic,

Anina mama

Ana sa svojim ljubimcem
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SAZNAJEMO STA JE
BATENOVA BOLEST

1. STA JE NEURONSKA
CEROIDNA LIPOFUSCINOZA |
ZASTO SE JOS ZOVE BATENOVA
BOLEST?

Neuronska ceroidna lipofuscinoza
(NCL) je teSka, degenerativna bolest
mozga koja se moZe javiti u razlicitom
zivotnom dobu, ali je najceSc¢a decijem
dobu. Glavne karakteristike NCL
su gubitak vida, epilepti¢ni napadi,

Deca iz Srbije, Hrvatske i Bosne koja su obolela od Batenove bolesti

7 T3

NEURONSKA CEROIDNA LIPOFUSCINOZA

neuroloSko i mentalno propadanje,
nevoljni pokreti i prerana smrt. Ovo su
glavne karakteristike NCL, medutim,
trebalo bi naglasiti da postoji 10
razlicitih oblika ove bolesti i one se
medusobno razlikuju po vremenu
pojavljivanja simptoma, klinic¢koj slici,
brzini progresije bolesti, tezini epilep-
sije 1 genetskoj osnovi.

Ovu bolest je prvi opisao britanski

naucnik Baten jo§ 1903. godine kaoji
je definisao bolest kao degene-
raciju mozga sa simetricnim prome-
nama i na oCima kod dva srodnika.
Prema sadaSnjem saznanju, paci-
jenti koje je opisao Baten pripadaju
takozvanom juvenilnom obliku NCL,
zbog €ega se dugo samo juvenilnli
oblik NCL nazivao Batenova bolest.
Danas postoji tendencija da se
umesto dugackog naziva — neuron-
ska ceroidna lipofuscinoza, skra¢eno
kaZze Batenova bolest i pri tom se misli
na sve oblike NCL.

2. STAJE UZROK OVE BOLESTI?
Batenova bolest je genetsko oboljenje
koje se prenosi autosomno rece-
sivno. Do sada je otkriveno preko
10 gena cije mutacije dovode do ove
bolesti. Veoma je znacajno napo-
menuti da roditelji koji imaju obolelo
dete, imaju Sansu za zdravo potom-
stvo, ali se svakako savetuje ge-
netsko savetovanje i prenatalna dija-
gnostika u svakoj sledecoj trudnodi.
U svakoj trudnodi je Sansa da dete
bude bolesno 25%. Smatra se da
je glavni razlog za nastanak bolesti
nerazgradeni lipofuscin koji se
nagomilava u ¢elijama mozga i retine
oka, ali i u drugim tkivima pa se ove
nakupine mogu videti pregledom pre-
parata koze ili miSiéa pomocu elek-
tronskog mikroskopa.

3. KOJI SU SIMPTOMI BOLESTI
| KAD SE JAVLJAJU?

Jedan od najbitnijih razloga zbog kojih
nije jednostavno postaviti dijagnozu
NCL je Sto se bolest moze ispoljiti u
prvim mesecima zivota sa teSkom
klinickom slikom, a sa druge strane,
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da do skoro odraslog doba bude rela-
tivno normalan razvoj, da bi se tek
tada poceli pojavljivati prvi simptomi
u vidu psihijatrijskih problema. Ova
raznolikost je problem za struc¢njake,
a sigurno je zbunjujuca i za roditelje.
Radi bolje preglednosti, na tabeli 1
su prikazani oblici NCL, vreme kad
se javljaju i pretpostavljeni enzimski
poremecaj koji je genetski uslovljen.

Kongetinalni oblik se ispoljava vec¢
u prvim mesecima zivota kad se
primecuje mali obim glave koja
usporeno raste, a ubrzo se javljaju
uporni epilepti¢ni napadi. U stru¢noj
literaturi se navodi da je juvenilni oblik
najcéesci tip NCL Sirom sveta. Prvi
simptomi juvenilnog oblika se javlja-
ju sa 4-8 godina u vidu problema sa
vidom i sa ponaSanjem, da bi se vre-
menom uocilo mentalno propadanje,
roditelji i ucitelji u Skoli uoavaju
sve teze savladavanje gradiva, ali i
iSCezavanje ste¢enog znanja. Potom
se javljaju epilepti¢ni napadi, nesani-
ca, depresija, psihijatrijski poremecaji i
halucinacije. Problem sa vidom je sve
tezi i dovodi do slepila, a javljaju se i
nevoljni pokreti kao i slabljenje moto-
rnih funkcija.

U analizi nasih pacijenata, konsta-
tovali smo da je u naSem regionu
najcesci oblik kasno infantilni oblik
i to klasiCan oblik. Prvi simptomi su
nespecificni, najéeSce u vidu razli€itin
vrsta epilepticnih napada, a roditelji
primecéuju da su deca hiperaktivna,
nespretnija u hodu, javlja se problem
u govoru koji postaje isprekidan i
manje razumljiv. Epilepti¢ni napadi
su veoma razli¢iti. Mogu biti u vidu
gubitka svesti sa trzajevima celog tela
ili kao kratkotrajna zagledanja, izne-
nadnog padanja glave prema napred
ili klecanja, ili pak kao stresanje celim
telom ili ruku, ramena ili podrhtavanja
usana (Sto je karakteristicno za NCL).
U daljem toku bolesti, deca sve slabije
vide i dolazi do slepila. Progresija
bolesti je razliCita i zavisi od deteta
do deteta, ali u svakom slucaju nemi-
novno dovodi do prestanka govora,
hoda, sedenja, a sa vremenom dolazi i
do nemogucénosti gutanja Sto znacajno
utiCe na uhranjenost ove dece ako se
ne preduzmu mere kao $to je ugradnja
perkutane gastrostome preko koje se

Gen Uzrast na poCetku bolesti Funkcija

CLN1/PPT1 6-24 meseci palmitoil-protein tioesteraza
(klasi¢ni infantilni oblik)

CLN2/TPP1 2-4 godina (klasicni kasno tripeptidil protease

infantilni oblik)

CLN3 4-10 godina endozomalni, lizozomalni prenos
(klasi€ni juvenilni oblik)

CLN4 Odrasla osoba [AR>AD] nepoznato

CLN5 4-7 godina nepoznato

CLNG6 18 meseci - 8 godina nepoznato

CLN7/MFSD8 3-8 godina nepoznato

CLN8 5-10 godina nepoznato

CLN10/CTSD Kongenitalni aspartil proteaza

Tabela 1. Klinicki i genetski oblici Batenove bolesti i vreme njihovog ispoljavanja

vrSi ishrana i davanije terapije.

Najvaznije u postavljanju sumnje
na NCL je uoCavanje da se kod
deteta javlja regersija tj.da je dete do
odredenog uzrasta imalo relativno
normalan razvoj, a da u jednom tre-
nutku pocinje propadanije kako u
motornim funkcijama tako i u
mentalnim sposobnostima.

Ovo je u skladu sa progresivnhom
atrofijom mozga koja zahvata i veliki
i mali mozak, tako da bolest dovodi
do oStecenja slozenijih funkcija za
koje je zaduzen veliki mozak, takode
do nestabilnosti pri hodanju, kasnije
nestabilnosti i pri sedenju, gubitka
preciznosti kad se prihvata predmet
rukama kao i podrhtavanje ruku kad
dete Zeli da uzme predmet.

4. KOLIKO JE RETKA BATENOVA
BOLEST?

Batenova bolest spada u retke bolesti
sa incidencijom od oko 1:12,500
Zivorodenih za sve oblike NCL. To
znaCi da je uCestalost pojedinih oblika
NCL zaista veoma mala. U naSem
regionu je tokom poslednjih 15 godina
ukupno kod 24 dece postavljena dij-
agnoza NCL i to: kasno infantilni oblik
kod 15 dece, juvenilni kod 3, CLN 5 i
CLN 8po 2,CLN 7 kod 1, a kod jedne
devoijcice je juvenilni oblik infantiinog
tipa CLNL1.
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5. KAKO SE POSTAVLJA DIJA-
GNOZA | DA LI JE MOGUCE
POSTAVITI DIJAGNOzZU U
SRBIJI?

KliniCku sumnju kod pedijatra, decijeg
neurologa ili neuropedijatra pobuduje
neurolosko i intelektualno propadanje
u kombinaciji sa epileptickim napad-
ima i poremecajima vida. Na putu
do dijagnoze mogu pomoci nalazi
na magnetnoj rezonanci mozga, ele-
ktorencefalografija (EEG), evocirani
potencijali, pregled o¢nog lekara,
psiholoSka procena, pregled pre-
parata koZe ili miSi¢a pomocu elek-
tronskog mikroskopa (slika 1).

Slika 1. Nakupljanje patoloSkog
materijala u obliku otiska prsta koji
se vidi pod elektronskim mikroskopom
(snimak nam je ustupila dr Katherine
Sims).




Pregledom o¢nog dna kod oftamologa
se uoCava degeneracija mreznjace.
Definitvna dijagnoza se postavlja enzi-
mskim i genetskim ispitivanjem koje
se radi u inostranstvu i koje je posle-
dnjih godinu dana podrzano od strane
Republickog fonda za zdravstveno
osiguranje (Zojin zakon).

Veliki napredak u Srbiji na polju posta-
vljanja dijagnoze za NCL je napravljen
zahvaljujuéi saradnji sa profesorkom
dr Katherine B.Sims (Massachusetts
General Hospital, Harvard Medical
School, Boston, US) koja je omogucila
da se besplatno uradi genetsko, enzi-
msko i patohistoloSko ispitivanje kod
velikog broja dece iz regiona Balkana
kod koje je bila sumnja na ovu bolest.
Pored toga, Prof dr Katherine B.
Sims je odrZzala ukupno 7 predavanja
na razliCitim sastancima na temu
NCL tokom svoje dve posete Srbiji i
zaista je mnogo ucinila Sirenju znanja
0 ovom problemu medu nasSim dok-
torima, a takode je bila moj metor
tokom usavrSavanja u oblasti NCL na
Harvard Medical School u Bostonu.
Nakon ove edukacije, Institut za majku
i dete je postao peta u svetu Hospital
of Excellence za NCL Sto obavezuje
aktivno ucesce u Sto ranijem otkrivanju
ove bolesti u regionu i posredovanje
u postavljanju definitivne dijagnoze
u inostranstvu. Sluzba za genetiku u
Institutu za majku i dete je dala dopri-
nos s obzirom da od prosle godine radi
genetsku analizu za najceS¢ée mutacije
za kasno infantilni oblik.

Svakako je neophodno istaéi ulogu
americkog udruZzenja za Batenovu

bolest BDSRA (Batten disease
support and research assotiation) koje
je u saradnji sa udruzenjem gradana
za borbu protiv retkih bolesti kod dece
ZIVOT znagajno uticalo na podiza-
nje, kako stru€ne tako i opSte svesti,
o NCL.

6. KOJI DOKTOR SPECIJALISTA
JE ZADUZEN ZA PRACENJE
PACIJENATA OBOLELIH OD OVE
BOLESTI ?

Doktori koji su uklju€eni u leCenje
dece sa NCL su pedijatri, neurope-
dijatri i deciji neurolozi. Svake trece
srede u mesecu je organizovana tzv.
NCL klinika u neuroloSkoj ambulanti
Instituta za majku i dete kada sam
licno na raspolaganju za sve paci-
jente sa sumnjom na ovu tesku bolest.
Najvedi broj obolele dece se kontrolise
u nasoj ustanovi i u Klinici za de€iju
neurologiju i psihijatriju u Beogradu.

7. KAKO SE LECI?

Uprkos velikim naporima istrazivaca,
na Zalost, Batenova bolest je jo$
uvek neizleciva bolest. U nadanju i
iS¢ekivanju leka, mnogo moze da se
uradi na polju poboljSanja kvaliteta
Zivota dece sa NCL kao Sto je fizikalna
terapija, zaustavljnanje napada,
poboljSanje ishrane preko PEG-a,
odrzavanje toalete disajnih puteva
aspiracijom i drenazom. Roditelji
se veoma brzo obuce oko svih ovih
procedura koje pozrtvovano i samo-
stalno sprovode, Sto kod mene uvek
pobuduje divijenje i poStovanje prema
roditeljima.

Dr Sims je odrZala veoma zapazena predavanja u Srbiji

8. DA LI POSTOJE KLINICKA
ISPITIVANJA U SVETU? KOJA |
GDE?

Danas postoji veliki broj ispitivanja,kako
bazi¢nih tako i klini¢kih. NajvaZnija
klinicka ispitivanja su definitivho za
kasni infantilni oblik: Il faza genske ter-
apije u Njujorku i enzimska terapija u
Hamburgu, kao i ispitivanje za juve-
nilni oblik u RocCesteru (JUMP Study,
Rochester Univ.; F Marshall, J Mink;
USA). Najnovija informacija je vezana
za pocetak klinickog ispitivanja genet-
ske terapije za CLN 6 u USA, u koju je
za pocetak ukljuceno 3 dece.

OteZavajuca okolnost je Sto se u nave-
dene studije uklju€uju samo deca kod
koje je bolest jos u ranoj fazi.

Samo u klinickom ispitivanju u
Hamburgu, za koje je nadlezna dr
Angela Schulz iz Ependorf klinike,
pocinje i uklju€ivanje obolele dece
u Compasionate use program, ali
kriterijumi po kojima se primaju
deca tek treba da budu objavljeni
od strane farmaceutske kompanije
Biomarine koja je i sponzor celokupnog
istraZivanja.

9. LINKOVINAKOJIMASE MOZE
NACI VISE INFORMACIJA?
www.zivotorg.org — Udruzenje
gradana za borbu protiv retkih bolesti
kod dece, Zivot

www.bdsra.org - Batten disease
support and research association
www.bdfa-uk.org.uk - Batten
Disease Family Association
https://www.clinicaltrials.gov/ct2
informacije o kliniCkim istrazivanjima

Dr RuZica Kravljanac

doktor medicinskih nauka
specijalista pedijatrije
subspecijalista klinicke neuro-
fiziologije sa epileptologijom
Nacelnik sluZbe za ispitivanje i
lec¢enje neuroloskih i miSicnih bolesti
Klinic¢ki asistent na katedri pedijatrije
Leading doctor for NCL for West
Balkan region

Institut za zdravstvenu zastitu majke i
deteta Srbije - Hospital of Excellence
for NCL

Medicinski fakultet, Univerzitet u
Beogradu
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BREGZIT - EURORDIS JE UJEDINJEN SA UDRUZENJEM ZA
RETKE BOLESTI U VELIKOJ BRITANII

SAOPSTENJE YANN LE CAM-A, IZVRSNOG DIREKTORA EURORDIS-A

JosS uvek nije sigurno
koje ¢e biti posledice
Bregzita na ljude iz
Velike Britanije i za
EU kao celinu. Ni
jedna zemlja nije napustila EU do sad;
ulazimo na nepoznatu teritoriju.

Ono Sto jeste sigurno je da
EURORDIS-ova (Evropska orga-
nizacija za retke bolesti) misija pred-
stavlja glas ljudi sa retkim bolestima
u Evropi, ne samo onih iz EU, nego iz
svih 48 zemalja Evrope. Mi predsta-
vljamo preko 700 udruzenja pacijenata
sa retkim bolestima iz 63 zemlje. | dalje
smo ujedinjeni sa naSim ¢lanovima iz
UK i radimo na unapredivanju Zivota
pacijenata sa retkim bolestima i nji-
hovih porodica u UK. Ponosni smo na
uspeh nedavne Evropske konferen-
cije o retkim bolestima 2016, koja je
u maju odrzana u Edinburgu.

Imacemo tesnu saradnju sa Retkim
bolestima UK, Genetskim udruzenjem
UK i svim €alanovima EURORDIS-a
u UK kako bismo se zalagali da paci-
jenti sa retkim bolestima i njihove
porodice iz UK i dalje imaju koristi od
EU zakona i delovanja koje utice na
kvalitet njihovog zivota i dostupnost i
pristup tretmanima. U EURORDIS-u
ne oCekujemo nikakve negativne
posledice na akcije koje sprovodimo
zajedno sa drzavama clanicama
u ime nasSih ¢lanova i pacijenata u
tekuéim projektima koje finansira EU,
na istrazivanje ili zajednicke akcije
vezane za retke bolesti.

Treba da imamo na umu da su neke
drzave, kao Sto je Norveska, bliske EU.
Na ovu promenu treba da gledamo u
Sirem kontekstu drugih drzava koje
nisu €lanice EU, ali su tesno pove-
zane sa EU.

Osecanja su uzburkana. JoS uvek se

ann LE CAM

LAel ExeCutly I

oseca Sok rezultata 24. juna. To je
napad na princip solidarnosti koji pove-
zuje udruzenja za retke bolesti. JoS
nije moguce utvrditi posledice na naSe
udruzenje, posebno na naSe prijatelje
i kolege u UK, ali bi¢e ih. Moramo ispi-
tati uticaj i zapoceti razgovore o otce-
pljivanju da ljudi koji pate od retkih
bolesti u UK ne bi imalli Stete zbog
Bregzita.

UdruZenje retkih bolesti godinama
je napredovalo zahvaljujuc¢i razmeni
iskustava i saradnji, prevazilazeci
fiziCke i zakonske granice. Udruzenje
prevazilazi malobrojne grupe paci-
jenata i izolaciju pomocu zajednickih
napora da se pronadu kreativha
reSenja kako bi se na najbolji nacin
iskoristila oskudna i raStrkana sredstva
i struénost. Korak po korak, udruzenje
je uspelo da ubedi sve bitne civilne i
politicke aktere da je situacija u kojoj
saraduju ljudi Sirom Evrope dobra
za sve. Za ovo je trebalo vremena i
veliko strpljenje. U trenutnoj situaciji
moramo da se odupremo podeli koju
¢e Bregzit verovatno doneti, i da osta-
nemo posveceni ovoj saradniji.

Videli smo znacajne rezultate, kao Sto
su EU pravilnik 0 medicinskoj opremi
za retke bolesti (koji je omogucio
dostupnost 120 lekova za retke bolesti
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na evropskom trzistu) ili u skorije
vreme EU direktivu o pravima paci-
jenata u prekograni¢noj zdravstvenoj
zastiti — neki od dugorocnih plodova
ove direktive sad sazrevaju (na primer,
viSe od 20 prijava predato je ERN-u
(European Reference Networks)
samo 2 dana pre Bregzit glasanja).
Sve zainteresovane strane sad
shvataju da su retke bolesti, zbog
svoje prirode, oblast u kojoj su najefi-
kasnije prekograniCne strategije Sirom
Evrope.

IstraZivanje

U periodu izmedu 1998. i 2013. godine
videli smo desetostruko povecéanje u
evropskom budZzetu za kolaborativho
istrazivanje retkih bolesti. Udruzenje
za istraZivanje retkih bolesti neumorno
je radilo Sirom EU. U poslednje vreme
C¢ujemo kako se kolege podsecaju
da nauka sad prevazilazi granice.
Zapocinju kompleksne diskusije o
moguénostima uces¢a UK u buduéim
evropskim istrazivanjima i zdravst-
venim projektima kao Sto je Horizont
2020. lako UK ostaje bar prividno EU
¢lan joS 2 godine, o detaljima njihovog
uceScéa u takvim projektima od 2018
- 2019. godine joS ¢e se pregovarati.
Ocigledno je da ¢e gubitak UK dopri-
nosa EU budzetu uticati na mnoge



programe. TeSko je proceniti u kojoj
meri.

Bregzit ¢e verovatno direktno uticati
na ucesce akademskih partnera iz UK,
kao i na koristi koje bi oni imali u takvim
istrazivaCkim projektima koje finansira
EU. Postoji, takode, i zabrinutost zbog
gubitka visokog nivoa stru¢nosti koja
dolazi iz UK.

ERN (European Reference
Networks) i prekograni¢éna
zdravstvena zastita

lako su pruzaoci zdravstvenih usluga
i laboratorije koje Zele da postanu
ERN tek predale svoje prijave, javlja
se zabrinutost da ¢e pruzaoci zdravst-
venih usluga iz UK biti izostavljeni
iz ERN-a. ERN-ove klinicke studije
moraju biti vodene iz EU baze, Sto
bi moglo da bude problem u ovim
slu€ajevima. Ali, pokuSaéemo da
nademo reSenje, na primer da
pruzaoci zdravstvenih usluga iz UK
budu partneri u ERN-u.

Prvi uspesni ERN-ovi treba da nastanu
poCetkom 2017. godine. Do tada, i
moguce joS jednu godinu, posao ¢e
verovatno biti uobiCajen. Zalagaéemo
se da posledice bregzita ne sputavaju
ovu klju€nu inicijativu u ranim fazama
razvoja.

Ne zna se, takode, koja ¢e prava imati

~7

pacijenti sa retkim bolestima iz UK
kad budu putovali u druge evropske
zemlje ili gradani EU kad budu otpu-
tovali u UK radi dobijanja dijagnoze
ili tretmana. Ova prava nalaze se u
zakonu EU koji uklju€uje Direktivu o
prekograni¢noj zdravstvenoj zastiti.
EURORDIS ¢e saradivati sa drugim
grupama pacijenata iz Brisela na
maksimalnom zalaganju za oCuvanje
prava pacijenata u pregovorima oko
prekograni¢ne zdravstvene zastite.

Evropska agencija za lekove i
lekovi za retke bolesti

Evropska agencija za lekove (EMA)
ima sediSte u Londonu. Eurordis
je inicirao da pacijenti imaju pravo
glasa u EMA-i. Odluka o0 moguc¢em
preseljenju EMA-e tek treba da se
donese. Medutim, ono Sto je sigurno
jeste da ¢emo nastaviti da predsta-
vljamo pacijente sa retkim bolestima
Sirom Evrope, ukljuCujucii one iz UK,
u EMA-i bez obzira na lokaciju agen-
cije. S obzirom na to, moguce je da
¢e direktni glas onih koji u€estvuju u
regulisanju aktivnosti EMA-e iz UK biti
umanjen.

Jos uvek nije sigurno kakve posledice
¢e Bregzit ostaviti na klinicka
istrazivanja i proces dobijanja dozvole
za stavljanje u promet lekova za retke

bolesti u UK. UK ¢e mozda propustiti
Sanse koje daje novi propis o klinickim
testiranjima, i moguce je, takode, da
¢e Agencija za lekove i zdravstvenu
zaStitu u UK preuzeti odgovornost za
dobijanje dozvole za upotrebu ovih
lekova. O ovome tek treba da se
odlucuje.

Na kraju, EURORDIS ¢e nastaviti i
da podrzava kooperativne inicijative
izmedu drzava €lanica na polju procene
zdravstvene tehnologije i u drugim
oblastima kao $to je odredivanje cena
i naknada za medicinske proizvode.
Ove dobrovoljne inicijative nastavice
da privlaCe samo one zemlje koje su
spremne i u mogucnosti da se upuste
u blizu saradnju sa ostalim zemljama
i koje Bregzit nec¢e zaustaviti.

NaSa posvecenost u delovanju ka
evropskoj saradnji koja unapreduje
Zivote ljudi koji zive sa retkim boles-
tima jaca je nego ikad, a naS odnos sa
organizacijama pacijenata sa retkim
bolestima, akademskim partnerima,
nadleznim organima

i industrijom iz UK

nece biti ugrozena

zbog Bregzita.

UdruZenje “Zivot”

EURORDIS

Rare Diseases Europe
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U prestonici Kalifornije Los Andelesu (SAD) upravo je zavrSen 22. Svetski kongres za medicinsko pravo koji
je trajao od 07. — 12.8.2016. godine i koji tradicionalno odrzava istoimeno Svetsko udruzenje za medicinsko
pravo (World Association for Medical Law). Po drugi put je, izmedu ostalih prezentacija, uspesno i zapazeno
predstavljena vazna tema vezana za usvajanje i primenu Zakona o prevenciji i dijagnostici genetickih bolesti,
genetiCki uslovljenih anomalija i retkih bolesti (2015) u javnosti poznat kao Zojin zakon. Kongresu je prisust-
vovao veliki broj u€esnika iz zemalja sa svih kontinenata koji su nacionalni delegati. Rad iz Srbije pod naslovom
Right to diagnosis according to Zoja Law in Serbia (“Pravo na dijagnozu saglasno Zojinom zakonu u Srbiji”)
predstavila je u svom predavanju naucni savetnik i gostujuci profesor dr Hajrija Mujovié¢ Zorni¢ iz Instituta
drustvenih nauka i Udruzenja pravnika za medicinsko i zdravstveno pravo Srbije. UCesnici su upoznati sa svim
aspektima ove tematike i uticaju na aktuelnu praksu dijagnostike retkih bolesti, kako u pogledu uspeha tj. broja
novodijagnostikovane dece, tako i poteSkoca i novim zadacima koje implementacija zakona nosi, ako se ima u
vidu slanje bioloskih uzoraka ili upucivanje pacijenata u referentne inostrane institucije i laboratorije, onda kad
su iscrpljene sve dijagnosticke mogucnosti u zemlji. To je zna€ajno dostignuce Zojinog zakona. PocCetni tretman
ka boljem tretmanu i leCenju obolelih i ka boljem uklju€ivaju njihovih porodica u taj proces. Poenta je na shvatanju
zaSto je pitanje dijagnostike od krucijalne vaznosti i zaSto i na koji nacin, imajuci takode u vidu evropsku regula-
tivu, postoji obaveza zdravstvenog sistema da postupa saobrazno tome. Tema je izazvala diskusiju i odobravanje
prisutnih, a organizator joj je dao mesto u bloku povezanih pitanja genetickih analiza, danas veoma aktuelnih.
Prezentacija je bila svojevrsna promocija Zojinog zakona i aktivnosti Srbije na tom polju.

Prof dr Hajrija Mujovi¢ Zornic

Materijal za ucesnike

Right to Diagnosis
 according to Zoja Law
in Serbia

Predavanje dr Hajrije Mujovi¢ Zornic¢
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Tor Medical |

Predstavljanje ¢asopisa

o

Baner kongresa

BOOST TEAM &
“Majica jedna donacije vredna,
zajedno za Zivot”

U toku je Velika kampanja za pomo¢ UdruZenju Zivot ,Majica jedna

donacije vredna, zajedno za Zivot*. Kampanja je namenjena prvenstve-

no firmama, ali i fakultetima, Skolama, vrti¢ima, sportskim klubovima, itd., S
koji se mogu prikljugiti i pomoéi kupovinom majica s logom Udruzenja | Vrednitim Boost Team-a
Zivot. Na istu majicu, po Zelji onih koji se prikljucuju, postoji moguénost

Stampanja njihovog loga ili slogana.

Cilj je da se noSenjem majica Siri poruka da postoje decica obolela od

Batenove, ali i drugih oblika najtezih retkih bolesti. Na ovaj nacin ¢e firme

koje se priklju€uju biti prepoznate kao druStveno odgovorne, dok decica

dobijaju neophodnu pomo¢. Cena jedne majice je 920 dinara + PDV,

odnosno 600 dinara + PDV za vrti¢e, Skole, fakultete... Oni koji kupe

pet ili viSe majica bi¢e uvrSetni na spisak donatora i prijatelja na sajtu

UdruZenja Zivot.

Kampanju organizuje novosadska firma Boost team. Majice se mogu
naruciti putem mail-a anka@boost-team.com ili dinka@boost-team.
com, kao i putem brojeva telefona 066/220-210 i 066/220-212.
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VELIKA NADA - POCETAK GENETSKE TERAPIJE ZA
SANFILIPPO SINDROM

Mozda ste Culi za kampanju “Spasimo Elizu”, koja prikuplja novac za istrazivanje Sanfilippo sindroma. Zvezda kam-
panje je Eliza O’Neil, devojcica koja pati od Sanfilippo sindroma, Mukopolisaharidoze tip Ill.

Eliza je prvi pacijent koji je u€estvovao u prvoj fazi klinicke studije koju vodi Abeona Therapeutics, biofarmaceutska
kompanija koja se fokusira na retke genetske bolesti, a u okviru Nationwide Children Hospital iz Ohaja (USA).

Eliza je u maju ove godine primila ABO-102 genetsku terapiju u okviru klinicke studije koja je usmerena na bezbed-
nost tretmana i efikasnost kod pacijenata sa Sanfilippo sindromom tipa A.

Sanfilippo sindrom je progresivna bolest koja uzrokuje mentalno propadanje i gubitak pokretljivosti. Mnoga deca sa
ovom boleS¢u ne docCekaju odraslo doba. Bolest je prouzrokovana defektom jednog gena koji zaustavlja proizvod-
nju specificnog enzima. Ovaj enzim je odgovoran za razgradnju posebne vrste Secera koji, ako se natalozi u mozgu,
spreCava njegovo normalno funkcionisanje.

U ovom tretmanu pacijentu se ubrizgava samo jedna doza. ABO-102 je adenovirusna genska terapija. Adenovirusi su
vrsta vektora, $to znaci da mogu da prenose gene. Jednom ubrizgana doza u krv omogucava isporuku novog prim-
erka gena ¢elijama centralnog nervnog sistema i tako obrce efekte bolesti.

Preklinicke studije, koje su bile pre ispitivanja na ljudima, u kojima su za testiranje leka koriS¢ene Zivotinje sa genet-
skim defektom, dale su ohrabrujucée rezultate. Jedna doza ABO-102 dovela je do toga da Celije centralnog nervnog
sistema pocnu da proizvode enzim koji nedostaje. Tretman je znaCajno poboljSao kognitivhe sposobnosti Zivotinje i
produzio Zivotni vek.

“lako je joS rano da govorimo o rezultatima, mi polazemo velike nade u ovu terapiju koja bi mogla spasiti Zivot nasoj
devojcici. Eliza se za sada ose¢a veoma dobro.” - saopstili su Elizini roditelji.
Klinicka studija u kojoj Eliza uCestvuje omogucava naucnicima da razumeju koliko je genetska terapija efikasna. Ako
tretman bude uspesSan, to bi mogla da bude znacajna prekretnica za ljude sa Sanfilippo sindromom tipa A. Tretman bi
se, takode, mogao prilagoditi za leCenje drugih bolesti i drugih tipova Sanfilippo sindroma.

UdruZenje “Zivot”

™
Eliza, Sanfilippo sindrom
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ArmaGen, Inc., privatna biotehnoloSka
firma orijentisana na lecenje ozbiljnih
neuroloSkih poremecaja, objavila je
da saraduje sa RSRT (Rett Syndrome
Research Trust) kako bi razvili novi lek
za tretman Rett-ovog sindroma, retkog
genetskog postnatalnog neuroloSkog
poremecéaja koje skoro iskljucivo
pogada devojcice.

_.,/

armagen’™

Rett-ov sindrom uzrokuju mutacije
u proteinu koji se zove MeCP2 koji
je klju¢an za odrzavanje zdravlja
mozdanih celija. Prema uslovima
istrazivacke saradnje, ArmaGen c¢e
iskoristiti svoju stru€nost i tehnolo-
giju da razvije oblik MeCP2 proteina
koji moze da prode krvno-mozdanu
barijeru da bi nadomestio mutirani
protein. RSRT, neprofitabilna orga-
nizacija posvecena razvijanju leka za
Rett-ov sindrom, finansira¢e razvoj
ovog fuzionog proteina i pruzace
tehni¢ku podrSku eksperimentima.
ArmaGen ¢e biti odgovoran za sve
buduce aktivnosti vezane za razvoj.

“Rett Szndrome Research Trust je
posebno zainteresovan za strate-
gije usmerene na koren problema
kod Rett-ovog sindroma, nedovoljne
nivoe MeCP2 u mozgu, jer ¢e to vero-
vatno omoguciti znac¢ajno poboljSanje
simptoma. Terapija zamene proteina
Je jedna takva strategija pa se radu-
Jjemo Sto zapocinjemo ovu saradnju
saArmaGenom.’-izjavio je dr Randall
Carpenter, glavni nau¢nik u RSRT.

ArmaGenova tehnologija

Impresum

isporuCivanja proteina mozgu koristi
receptore koji se prirodno nalaze na
povrsin krvno-mozdane barijere i koji
prenose kompleksni biomaterijal u
mozak. Spajanjem MeCP2 proteina
sa antitelom receptora, Rettov fuzioni
protein se transportuje do mozga. Da
bi ovaj program bio uspesan, MeCP2
protein mora da zadrzi sposobnost da
funkcioniSe iako je spojen sa necim i,
§to je vazno, morace da ude u mozak
u dovoljnoj koli€ini da bude efikasan.
“Rettov sindrom je jedinstveni
poremecaj u smislu da se vracanjem
normalnih nivoa MePC2 kod
preklinickih modela dramaticno sma-
njuju simptomi, ¢ak i u kasnom sta-
dijumu bolesti. Ovo nudi posebnu
mogucnost da terapija zamene pro-
teina moZe da preoblikuje bolest.
Ovo partnerstvo ¢e nam omoguciti
da nastavimo razvoj izvan lizozom-
skih bolesti nakupljanja prema drugim
retkim neurolosSkim bolestima kojima
bi znacilo prenoSenje ciljanog mole-
kula preko krvno-moZdane barijere.”-
rekao je James Callaway, Ph.D.,
Predsednik i direktor ArmaGena

O Rettovom sindromu

Rettov sindrom je genetski neuroloski
poremecaj koji skoro isklju€ivo pogada
devojcice. Javlja se nasumicno,
uglavnom izmedu 12.i 18. meseca
Zivota, i izazvan je nasumic¢nom
mutacijom MeCP2 gena na X hromo-
zomu. Rettov sindrom devojCicama
oduzima mo¢ govora, mo¢ da koriste
ruke, normalno kretanje, Cesto i spo-
sobnost hodanja. Kako devojcice
rastu, poremecaj izaziva anksioznost,
epi- napade, tremor, potesSkoée s
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disanjem, ozbiljne gastrointestinalne
tegobe. Dok njihova tela pate, veruje
se da su im kognitivne sposobnosti
uglavnom netaknute. lako veéina
dece dozivi odraslo doba, zahtevaju
potpunu 24-Casovnu negu.

O RSRT (Rett Syndrome Research
Trust)

RSRT je neprofitabilna organizacija
sa vrlo liénom i hitnom misijom:
pronadi lek za Rettov sindrom i pove-
zane MeCP2 poremecaje. U potrazi
za lekom i efikasnim tretmanima,
RSRT je u sredistu globalne naucne
aktivnosti. Mi omogucujemo napre-
dovanje u znanju i pokre¢emo ino-
vativna istrazivanja kroz nepre-
stano povezivanje sa akademskim
naucnicima, klini¢arima, industrijom,
investitorima i ugroZenim porodicama.
Ovi odnosi ubrzavaju i olakSavaju
razvoj i sprovodenje istrazivackog
plana koji ni nauka ni industrija ne bi
mogle same realilzovati. RSRT poka-
zuje da je pogreSna uobiCajena praksa
da laboratorije rade same, i zato traze,
promovisSu i finansiraju saradnju i
udruzenja u kojima naucnici rade na
viSe polja. Od 2008.godine RSRT je
dala 34 miliona dolara kao nagrade
za istrazivacke projekte. Vise o RSRT
saznajte na www.ReverseRett.org

N~

UdruZenje gradana za borbu protiv
retkih bolesti kod dece ZIVOT

REC ZA ZIVOT | Avgust 2016



MISTE

MNEVIDLIY

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.

...................................

www.norbs.rs www.facebook.com/retkebolesti linijapomoci@norbs.rs

kod dece - “Zivot”
ad



