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Postovani,

Predstavljamo Vam novo izdanje ¢asopisa Reé¢
za zivot u kojem najavljujemo kampanju SAVE
THE DATE kao najavu V Regionalne konferen-
cije o retkim bolestima koja ove godine ima u
fokusu temu Dijagnostika u retkim bolestima.
lako je do konferencije preostao veci deo godi-
ne, vazno je da ve¢ sada u kalendaru rezervisSete
datum 28.11.2024. za ovaj vazan dogadaj. Zajed-
nickim radom i aktivhom diskusijom na konfe-
renciji pokusacemo da dodemo do najboljeg
reSenja kako bi dijagnostika retkih bolesti bila
jednako dostupna svim pacijentima.

Svake godine, poslednjeg dana februara, obele-
zava se Dan retkih bolesti, zvaniéna medu-
narodna kampanja za podizanje svesti o retkim
bolestima. Rubrika Dogodilo se donosi dve price
o tome kako je ovaj znac¢ajan datum obeleZen u
Republici Srpskoj i u Srbiji.

U rubrici Re¢ struke bi¢e re¢i o edukaciji za
embriologe - Embrio Biopsy, koja je odrzana kra-
jem februara u Marbelji, u Spaniji, u organizaciji
Ovolearning koji organizuje specijalizovane kur-
seve i radionice za embriologe. Preimplan-
taciono genetsko testiranje PGT je kruna embri-
ologije kao nauke, ali i Sansa za dobijanje zdra-
vog potomstva.

U rubrici Re¢ drzave prenosimo informacije o
Centrima za retke bolesti u Srbiji koje je defi-
nisalo Ministarstvo zdravlja, kao i Dopunama
Pravilnika o utvrdivanju telesnih ostecenja, koje
su u skladu sa Zakonom o penzijskom i invali-
dskom osiguranju, doneli Ministarstvo za rad,
zapos$ljavanje, boracka i socijalna pitanja i
Ministarstvo zdravlja.

U rubrici Re¢ udruzenja, svoje price, iskustva i
izazove sa Sirom javnoSéu deli Nacionalno
udruzenje porfirija Srbije, koje ima za cilj podi-
zanje svesti o porfiriji i pruzanje podrske onima
koji se suo¢avaju sa sli¢nim izazovima.

Genetska mutacija GNB1 gena (heterozigotna
missense varijanta u genu GNB1) je tema rub-
rike Re¢ pacijenta u kojoj donosimo pri¢u o ma-
lenom Sasi iz Banja Luke i njegovoj borbi.

Ponosni smo Sto smo postali ¢lan Rare Epilepsy
Network (REN) - Mreze za retke epilepsije,
organizacije koja je posveéena poboljSanju
Zzivota pacijenata sa retkim epilepsijama i
njihovih porodica, podsticuéi istrazivanje i
zastupanje pacijenata.

S posStovanjem,

\tusmﬂbgebié’ @giwxol./

UdruZenje gradana za

borbu protiv retkih bolesti kod dece
,Zivot”

i koordinator Baze retkih bolesti za Balkan



Rec Struke

PREIMPLANTACIONO GENETSKO TESTIRANIJE PGT JE KRUNA EMBRIOLOGIJE KAO NAUKE,
ALI | SANSA ZA DOBIJANJE ZDRAVOG POTOMSTVA. DA LI STE ZNALI DA JE U SRBUI PO
ZOJINOM ZAKONU OMOGUCENO PGT TESTIRANJE O TROSKU RFZO VEC 9 GODINA?

Marbelji, u Spaniji, krajem februara odr-

Zzana je edukacija za embriologe Embrio
Biopsy, u organizaciji Ovolearning koji orga-
nizuje specijalizovane kurseve i radionice za
embriologe, sa ciljem da obuce profesionalce
iz celog sveta o najnovijim laboratorijskim
tehnikama, protokolima i potpomognutim re-
produktivnim tehnologijama.

Jedan od polaznika ove edukacije je i Bojana
Mirosavljevié, predsednik udruzenja “Zivot”, po
struci reproduktivni biolog-embriolog.

Parovi koji su nosioci patoloskih gena za teska
genetska oboljenja (ili u porodici imaju nosioca
ili obolelog) uz pomoé PGT - Preimplanta-
cionog genetskog testiranja mogu saznati da li
postoji rizik da ¢e se razviti neki genetski pore-
mecaj kod njihovog potomstva.

PGT je pregled embriona na poc¢etku njegovog
razvoja, pre nego $to se transferuje u matericu.
Ovim dijagnosti¢kim korakom pronalazimo one
embrione koji ne nose hromozomske promene i
ti embrioni su prikladni za prenos$enje u materi-
Ccu.

Ovim testiranjem se diferenciraju zdravi embri-
oni od embriona koji su nosioci genetskog po-
remedaja.

Ovaj test omogudava porodicama sa pove-
¢anim rizikom za genetska oboljenja da imaju
zdravo potomstvo.
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1.PGT-M (za monogenetske bolesti):

Ovo testiranje se koristi za identifikaciju nasle-
dnih bolesti koje su uzrokovane mutacijama u
jednom genu (Cisticna fibroza, talasemija,
bulozna epidermoliza, Battenova bolest, SMA,
Huntingtonova bolest, Fragil X sindrom...).

PGT-M se obi¢no vrsi kad je jedan ili su oba

bududa roditelja nosioci mutacije za odredenu
bolest [BM1] [MOU2] .

ovonorse
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2.PGT-SR (Za strukturne rearanzmane hro-
mozoma):

Ovaj oblik testiranja se koristi kad jedan ili oba
roditelja imaju hromozomalne translokacije,
§to moze dovesti do povedanog rizika od pono-
vljenog pobacaja ili problema sa plodnoscu.

Druge indikacije za PGT-SR su delecije, dupli-
kacije, inverzije.

3.PGT-A (Za aneuploidije):
Ovaj test se koristi za identifikaciju aneuplidija
(grube promene u broju hromozoma embriona).

Preporucuje se u slucaju:

o Zena starijih od 35 godina;

e Kod parova sa viSse neuspelih pokuSaja
vantelesne oplodnje [MOU3];

e Ponovljenih pobacaja;

e Povedanog broja neuspes$nih implantacija
embriona [BM4] ;

e Muskog steriliteta.

Cesto je uzok neplodnosti genetskog porekla.

U Spaniji se kod svakog para koji ulazi u pro-
ces vantelesne oplodnje odmah na pocetku
uradi kariotip oba partnera i time se odmah na
pocetku odredi da li je tom paru potreba PGT
analiza. To je vazno jer se na taj na¢in smanjuje
broj vantelesnih oplodnji kroz koje par treba da
prolazi. Ako je uzrok genetskog porekla odmah
se preporuci PGT i vrSi se selekcija genetski
ispravnih embriona ¢ime se povecava Sansa za
trudnocdu.

Da podsetimo:

Preimplantaciono genetsko testiranje je obuh-
vaceno Zakonom o prevenciji i dijagnostici ge-
netickih bolesti, geneticki uslovljenih anoma-
lija i retkih bolesti koji je jednoglasno usvojen
2015. godine a koji nosi ime Zojin zakon. Pred-
stavljen je u Evropskom Parlamentu u Briselu i
u Ujedinjenim Nacijama u Njujorku, a do sad je
spasao vise od 4000 porodica.

Upravo je zahvaljujuéi Zojinom zakonu omogu-
éeno da Republi¢ki fond za zdravstveno osi-
guranje (RFZO) finansira preimplantaciono
genetsko testiranje koje omogucéava porodi-
cama sa povecanim rizikom za genetska obo-
ljenja da dobiju zdravo potomstvo.



V REGIONALNA KONFERENCIJA
O RETKIM BOLESTIMA

ZIVOT <3

UDRUZENJE GRADANA ZA BORBU
PROTIV RETKIH BOLESTI KOD DECE

ema V Regionalne konferencije o retkim bo-
lestima je Dijagnostika u retkim bolestima.

Ljudi koji zive sa retkom boleséu ¢esto ¢ekaju
u proseku 5-8 godina pre nego s$to dobiju
tac¢nu dijagnozu.

Za to vreme, u nedostatku prave dijagnoze,
pacijent sa retkim bolestima ¢e posetiti oko 8
lekara. Nije neuobi¢ajeno da pacijenti sa ret-
kim bolestima budu pogresno dijagnostifiko-
vani. U nekim slu¢ajevima pogresna dijagnoza
znaci godine neuspesnog lec¢enja.

Dijagnoza mnogih retkih bolesti je otezana ne-
preciznim ili skupim testiranjem i ograni¢enom
pristupu najsavremenijim dijagnostickim me-
todama.

Ovi pacijenti se suocavaju sa dijagnostickom
odisejom i ¢esto prolaze kroz opsezne i skupe
preglede u nekoliko institucija i godine ne-
uspesnog lecenja.

Uprkos tome, pacijenti ¢esto ostaju nedijag-
nostikovani ili ¢ak pogresno dijagnostikovani,
S§to pravi dodatni emocionalni stres pacijen-
tima i ¢lanovima porodice.

Zato V regionalna konferencija o retkim boles-
tima ima za cilj da pobolj$a informisanost o do-
stupnim dijagnosti¢kim metodama.



Pokusaéemo da odgovorimo na pitanja:

« Zasto je dijagnoza retkih bolesti ograni¢ena?

« Koji su trenutno najbolji pristupi za dijagno-
stiku retkih bolesti?

« Kako bi se dijagnoza retkih bolesti mogla po-
boljsati u buduénosti?

Kako bi dosli do odgovora na ova pitanja okupi-
é¢emo eminentne stru¢njake iz vodecih evropskih i
regionalnih institucija i organizacija iz oblasti ret-
kih bolesti, medicinskih ustanova, organizacija pa-
cijenata, regulatornih tela i nadleznih institucija,
da zajednickim radom i aktivhom diskusijom do-
demo do najboljeg reSenja kako bi dijagnostika
retkih bolesti bila jednako dostupna svim pacijen-
tima.

) RN
Al Eabiabisusy

THE DATE

EGIONALNA
KONFERENCUA O
RETKIM BOLESTIMA

& TEMA:
' DIJAGNOSTIKA U RETKIM BOLESTIMA

ZIVOT SR o

UORUZENIE GRADAMNA A BOBNL q >
PROTIV RETKIN BOLESTI KOD DE

Ponosni smo $to je svoje uc¢esSée na konferenciji
potvrdio i Prof. Anver Kuliev, dr med., direktor
istrazivanja reproduktivnih genetskih inovacija i
Izvr$ni direktor PGDIS-a, (Medunarodno drustvo
za preimplantacionu genetsku dijagnostiku).

V Regionalna konferencija o retkim bolestima
bi¢e odrzana:

28.11.2024. godine
u Hotelu Sheraton u Novom Sadu.

organizator konferencije:
“Zivot” UdruZenje gradana za borbu protiv retkih
bolesti kod dece.

“— 28.Novembar 2024 Hotgl Sheraton
= Polgar Andrasa 1
Nowvi Sad




Dogodice se

5. MAJ

vetski dan pluéne hipertenzije je godisnji glo-

balni dogadaj kojim se podize svest o pluénoj
hipertenziji (PH), teSkom stanju koje pogada pluéa i
srce.

Pluéna hipertenzija je visok krvni pritisak u
pluéima. Kada osoba ima PH, arterije u pluéima
postaju osteéene, suzene ili ukoéene, stvarajuéi
pritisak na desnu stranu srca.

Ako se ne le¢i, PH moZe dovesti do zatajenja srca i
smrti. 5. maja, vise od 80 organizacija Sirom sveta
obi¢no uc¢estvuje u aktivhostima Svetskog dana PH
kako bi podigle svest o ovoj bolesti koja se ¢esto
pogresno dijagnostikuje.

Udruzenje PH Srbija u¢estvuje u ovim aktivnostima.
Udruzivanjem u zagovaranju, podizanju svesti i
posveéenoséu PH zajednici punoj nepokolebljive
podrske, mozZzemo uticati na to da se ubrza
uspostavljanje bududih dijagnoza za one koji se
bore sa PH i drugim retkim bolestima. Zajedno,
nasi zajedni¢ki napori mogu postati putokaz za
buduénost ispunjenu nadom i isceljenjem za sve
pogodene svim retkim i izazovnim bolestima.

World Pulmonary
Hypertension Day

PH otprilike pogada 15 do 50 odraslih ljudi, na
milion osoba Sirom sveta, sa zabrinjavaju¢om
statistikom koja pokazuje porast. PH ne
diskriminiSe — moze pogoditi bilo koga, u bilo
kom uzrastu, uklju¢ujudi i malu decu.

ViSe mozete pronaci na:
https://worldphday.org/

https://www.phserbia.rs/

DALIMEVIDIS?
JA TMAM PH!



https://worldphday.org/
https://www.phserbia.rs/

Rec¢ Drzave

Dopune Pravilnika o utvrdivanju telsnih oStecenja, koje su 19. jula 2023. godine, u
skladu sa Zakonom o penzijskom i invalidskom osiguranju, doneli Ministarstvo za
rad, zaposljavanje, boracka i socijalna pitanja i Ministarstvo zdravlja, objavljen je
u Sluzbenom glasniku Republike Srbije 28. jula 2023. godine.

ravilnikom je dodata nova glava 10a “Ostale

bolesti i poremecdaji”, kojom su utvrdeni pro-
centi telesnog oStecdenja za urodene anomalije,
geneticke poremecaje i retke bolesti, kao i zapa-
lienske reumatske bolesti i maligne bolesti.

Vise procitajte na sajtu Ministarstva za rad, zapo-
Sljavanje, boracka i socijalna pitanja.

Novi Pravilnik moZete procitati na slede¢em linku.
Preuzeto sa sajta:
Nacionalne organizacije za retke bolesti Srbije

NORBS

PenyGnurka Cpbuja
MuHucrapeTeo 3a ,
3anowmnasatse, bopauka
W COUMjanHa NuTaka


https://www.minrzs.gov.rs/sr/aktuelnosti/vesti/dopune-pravilnika-o-utvrdjivanju-telesnih-ostecenja
https://www.minrzs.gov.rs/sr/aktuelnosti/vesti/dopune-pravilnika-o-utvrdjivanju-telesnih-ostecenja
https://www.minrzs.gov.rs/sr/aktuelnosti/vesti/dopune-pravilnika-o-utvrdjivanju-telesnih-ostecenja
https://www.pravno-informacioni-sistem.rs/SlGlasnikPortal/eli/rep/sgrs/ministarstva/pravilnik/2003/105/6/reg

Rec¢ Drzave

CENTRI ZA RETKE BOLESTI U SRBIJI

Ministarstvo zdravlja je donoSenjem i primenom Nacionalnog programa za retke bolesti
u Republici Srbiji definisalo zdravstvene ustanove na tercijarnom nivou zdravstvene
zastite koji ¢e biti Centri za retke bolesti.

1. Univerzitetski klini¢ki centar Srbije: 4. Zavod za zdravstvenu zastitu majke i
¢ Pulmoloska klinika, deteta Srbije, Beograd
¢ Klinika za hematologiju,
e Klinika za neurologiju, 5. Zavod za zdravstvenu zastitu dece i
e Klinika za dermatovenerologiju, omladine Vojvodine, Novi Sad
e Kardioloska klinika,
e Klinika za alergologiju i imunologiju, 6. Klinika za neurologiju i psihijatriju za decu
e Klinika za endokrinologiju, dijabetes i i omladinu, Beograd

bolesti metabolizma
7. Univerzitetski klini¢cki centar Nis, Klinika
2. Institut za pluéne bolesti Vojvodine, za pedijatriju
Sremska Kamenica
8. Univerzitetski klini¢ki centar Vojvodine,
3. Univerzitetska decja klinika TirSova, Klinika za gastroenterologiju i hepatologiju.
Beograd




Dogodilo Se 28.02.2024.

OBELEZEN DAN RETKIH BOLESTI

SVETSKI DAN RETKIH BOLESTI SE OBELEZAVA POSLEDNJEG DANA FEBRUARA. OVAJ DAN
NIJE SAMO DATUM U KALENDARU, VEC PRILIKA DA PODIGNEMO SVEST O IZAZOVIMA SA
KOJIMA SE SUOCAVAIJU LJUDI KOJI ZIVE SA RETKIM BOLESTIMA.

ovodom obelezavanja svetskog Dana retkih
bolesti, na Medicinskom fakultetu u Novom

Sadu odrzan je uzbudljiv kviz znanja “Znanjem do PUDRZAVAM

:}:sti”. Takmicari su bili studenti medicine i farma- DAN R ETKI H BOLESTI@
29 FEBRUAR 2024

Ova edukativha manifestacija je imala za cilj
podizanje svesti o retkim bolestima i svakako je —— % & NORBS  RAREDISEASEDAY.0RG
bila prilika da studenti pokazu svoje medicinsko - B i

umecde i strast prema usvajanju novih znanja ali i da i
steknu dublje razumevanje ovih kompleksnih
stanja.

KVZORETOMBOLESTMA
Pored zabave i zadovoljstva sticanja novih znanja, ZNANJEL
studenti u¢esnici kviza dobili su i vredne nagrade SVESTI
koje su obezbedili sponzori ove menifestacije: i

Manual kozna galanterija, Vinarija Vinum, Cafe
Restoran Rosetto, eFitnes Centar, restoran Frisko i
nasuvo, podkast “Rare and Share”.

Posebno isticemo zahvalnost organizacijama
pacijenata koje su bile deo ovog dogadaja:
“Hrabrisa” udruzenje koje pruza podrSku poro-
dicama sa decom sa neurotransmiterskim obolje-
njima, dopa-reaktivnim distonijama i drugim neuro-
metaboli¢kim oboljenjima, Udruzenje za pomo¢ i
podrsku osobama sa cisticnom fibrozom Srbije,
“Bromologos” udruzenje gradana i gradanki za
poboljSanje kvaliteta Zivota osoba sa fenilke-
tonurijom, NORBS Srbija, Udruzenje za Porfiriju,
Udruzenje gradana za borbu protiv retkih bolesti
kod dece “Zivot” koje je bilo organizator ove
manifestacije, kao i studentima koji su u¢estvovali
kao takmicari iz organizacija Centar za meduna-
rodnu javnu politiku i Fondacija Karavan Ljubavi.”

11




Veliku zahvalnost dugujemo moderatoru kviza
“Znanjem do svesti”, Iliji Diklicu iz PRID Media
Agency, koji je svojom posveéenosSéu i entuzi-
jazmom doprineo da ceo dogadaj bude odrzan u
najboljem svetlu.

Uverili smo se da su studenti medicine zaintereso-
vani za retke bolesti a njihov entuzijazam nam uliva
nadu da ovakvi bududi lekari mogu doprineti zajed-
nici medicinskih stru¢njaka koji su posvedeni pru-
Zanju pomocdi pacijentima Sirom sveta.

Njihova strué¢nost moze napraviti veliku razliku u
zivotima onih koji se bore sa retkim bolestima.

Verujemo da je edukacija kljuéna u borbi protiv ovih
izazova.

Organizatori kviza “Znanjem do svesti”
Udruzenje gradana za borbu protiv retkih bolesti |

kod dece “Zivot”

MILIONA 0SOBA
NA SVETU

ZIVI SA NEKOM RETKOM BOLESCU

i PRID Media Agency
agencija za odnose s javnoséu.

POSTOJI VISE OD

6000+

IDENTIFIKOVANIH RETKIH BOLESTI

HRAREDISEASEDAY 29 FEBRUAR
RAREDISEASEDAY.ORG 2024

#RAREDISEASEDAY 29 FEBRUAR
RAREDISEASEDAY.ORG

YR



22.02.2024.

Obelezavanje

Dogodilo Se

u regionu

Banja Luci je 22. 02. 2024. godine uprili¢en

dogadaj ,,U susret danu rijetkih bolesti“ u
organizaciji Saveza za rijetke bolesti Republike
Srpske, a pod pokroviteljstvom Predsjednika Re-
publike Srpske.

Kao domadini dogadaja su predstavljena djeca i
omladina, njih devet, koji imaju razli¢ite dijagnoze
rijetkih bolesti, od onih koji su uz odgovarajucu
terapiju potpuno funkcionalni, do onih koji zZive uz
podrsku aparata.

Oni su kroz video, slike i rije¢i govorili u ime svih
oboljelih od rijetkih bolesti.

Dogadaju su prisustvovali Zeljka Cvijanovié, srpski
¢lan predsjednistva u BiH; Tamara Vucié, supruga
predsjednika Srbije; generalni sekretar predsje-

dnika Republike Srpske, Jelena Bastinac; ministar
zdravlja i socijalne zastite Republike Srpske, Alen
Seranié; konzul Srbije, Milos Vuji¢, te brojni pred-
stavnici institucija i fondova u Republici Srpskoj,
predstavnici medija, udruzenja iz Republike Srp-
ske, Bosne i Hercegovine, te udruzenja iz regiona,
doktori koji lijece oboljele i veliki broj prijatelja
Saveza iz razli¢itih sfera javnog i drustvenog zivo-
ta koji su pomagali ne samo rad Saveza, nego c¢es-
to i humanitarne akcije za oboljele od rijetkih bo-
lesti.

Pojedinim predstavnicima Institucija Republike
Srpske, doktorima i medijima su uru¢ene zahva-
lnice za poseban doprinos poboljSanju Zivota
oboljelih od rijetkih bolesti. Zahvalnica je uruce-
na i gospodi Tamari Vucié, supruzi predsjednika
Republike Srbije, jer je svojim velikim zalaganjem

U suarel

DANU RLETKIH

BO

LESTI
e



prethodnih godina probudila svijest o rijetkim bo-
lestima i ucinila da budu u vrhu prioriteta zdrav-
stvenog sistema u Republici Srbiji. Mnoga djeca i
odrasli oboljeli od rijetkih bolesti iz Republike
Srpske, lije¢enje, dijagnostiku i svoje vazne kon-
trolne preglede rade upravo u Republici Srbiji.

Neke od najzahtjevnijih operacija oboljelih iz Re-
publike Srpske su radene u Republici Srbiji. Zato
su organizatori dogadaja istakli da poboljsanje
lije¢enja oboljelih od rijetkih bolesti u Republici
Srbiji ima direktan uticaj i na poboljSanje lije¢enja
oboljelih iz Republike Srpske.

Predsjednica Saveza, Biljana Kotur, je napomenula
da je vazno da rijetke bolesti budu prepoznate, kao
i problemi koje imaju oboljeli, te da svaki ¢lan
drustva mozZe dati svoj doprinos za unapredenje
Zivota oboljelih. Na samom dogadaju je naznadila
sva znac¢ajna unapredenja u proteklom periodu u
dijelu prepoznavanja rijetkih bolesti u zakonskoj
regulativi, oslobadanja oboljelih plac¢anja partici-
pacije za lije¢enje,besplatnog zdravstvenog osigu-

(hi

ranja svih oboljelih od rijetkih bolesti, te znac¢ajnih
unapredenja kroz poseban Program lijekova za
rijetke bolesti kojim su od 2022. godine obezbje-
deni inovativni lijekovi za rijetke bolesti za koje
postoji ciljana terapija.

Takode, ukazala je i na probleme koje su oboljeli
osjetili nakon odredenih izmjena zakonske
regulative u dijelu refundacije lijekova za oboljele
od rijetkih bolesti, te prisutne upoznala sa
Inicijativom za izmjenu zakona o zdravstvenom
osiguranju Republike Srpske, koju je Savez za
rijetke bolesti RS krajem decembra 2023. godine
uputio u Narodnu skupstinu Republike Srpske u
smislu priznavanja refundacije lijekova i suple-
menata koji nisu registrovani ili dostupni u zemlji,
a preporuceni su od strane ljekara specijaliste za
oboljele koji posjeduju Legitimaciju za rijetke
bolesti koju izdaje Centar za rijetke bolesti Re-
publike Srpske.

Prema evidenciji Centra za rijetke bolesti Repu-
blike Srpske, zvaniéna evidencija trenutno broji
blizu 850 oboljelih od 200 razli¢itih rijetkih dijag-
noza.

Savez za rijetke bolesti Republike Srpske je na
ovaj nacin ,otvorio“ sedmicu medunarodnog obi-
ljezavanja Dana rijetkih bolesti, te su kroz objave
medija i predstavnika institucija koji su prisu-
stvovali dogadaju ucinili da rijetke bolesti budu
vidljivije. Djeca i omladina su na ovaj nacin, po-
kazali razlicitost potreba oboljelih od rijetkih
bolesti, vaznost podrske i poslali gostima divne
poruke vjere i nade u zivot.

Dogadaj je bio posebno emotivan, ne samo za obo-
ljele i njihove porodice, nego i za ostale prisutne.

Savez za rijetke bolesti Republike Srpske
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SASINA PRICA

asa prica pocinje u junu 2015. kada je iz ured-
ne trudnoce na svijet doSao nas Sasa.

Nakon godinu dana doktori su ustanovili da pored
shizenog tonusa boluje od rijetke bolesti. Tada
kreée njegova i nasa borba da ga $to viSe osamo-
stalimo i podignemo na noge.

Genetska mutacija GNB1 gena (heterozigotna
missense varijanta u genu GNB1) od koje SasSa
boluje je rijetka bolest koja je nasledna. Sasa je
nosilac. U pocetku se njegovo zaostajanje nije
puno primjecivalo, ali kako je rastao sve vise je
dolazilo do izrazaja.

Sa svega dva mjeseca Sasa je krenuo sa svojom
borbom i terapijama. Fizikalna terapija je bila na
prvom mjestu a posle su se ukljucili i logoped
defektolog, psiholog i naravno neurolog. U Sestoj
godini dobio je prvi epi napad pa je i to doprinjelo
jos veéim problemima oko mentalnog kasnjenja.
Sasa sada ima osam godina, ide u drugi razred i za
sada uspijeva da prati nastavu.

Kako se gradivo §iri u matematici malo zaostaje
ali sa ostalim predmetima koji se mogu nauditi
napamet za sada nema problema. Govor je jo$
uvijek relativno lo$ i ima joS par slova koje teze ili
nikako ne izgovara pa zna biti ponekad nera-
zumljiv za okolinu. Krace relacije moze da prede i
sam ali je nestabilan i ¢esto pada, ali ustaje sam i
nastavlja gdje je stao.

Veliki je borac i trudi se da radi sve $to rade i dru-
ga djeca i rijetko dozvoljava da mu se pomogne.

Vedéinom Zeli sve da uradi sam.
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NOVA ISTRAZIVANJA POKAZUJU

POVEZANOST IZMEDU GENETSKOG
FAKTORA I RIZIKA OD PORFIRIJE

ako je udruzenje osnovano 8. Marta 2023. godi-
ne, sama ideja javila se mnogo ranije - kao
jednostavan odgovor na svakodnevne izazove sa
kojim sam se sustretala. Nisam mogla da ne po-
mislim da pored mene, postoji barem desetine ljudi
koji Zive sa istim problemom i bila sam u pravu.
Ubrzo smo se okupili zahvaljujuéi drustvenim mre-
Zama, telefonskim pozivima i poceli da radimo na
stvaranju nase male zajednice. U uslovima gde ne-
dostaje podrske, nastanak ove inicijative je bio
jedini moguci odgovor, jedino mogude resenje.

Ukljucili smo se u medjunarodne inicijative Ipac i
Global porphyria foundation i trudimo se da nasa
zajednica u Srbiji bude podjednako informisana o
najnovijim istrazivanjima na polju tretmana bolesti,
iako i dalje kaskamo za terapijom koja je dostupna
skoro svima u svakoj zemlji sveta.

T

U Nacionalnom udruzenju porfirija Srbije, trudimo
se da podelimo svoje pric¢e, iskustva i izazove sa
Sirom javnos$céu. Nas cilj je podizanje svesti o porfiriji
i pruzanje podrSke onima koji se suocavaju sa
slicnim izazovima. Ovo udruzenje predstavlja na$
zajednicki napor da svet oko nas bolje razume ovu
bolest i da se stvori podrs§ka za sve obolele.

=

Nacionalno udruzenje porfirija Srbije predstavlja
posvedenu zajednicu koja ima za cilj pruzanje
podrske osobama koje se suocavaju s porfirijom,
kao i podizanje svesti o ovoj retkoj genetskoj bolesti
u Srbiji. Udruzenje je osnovano s namerom da se
stvori platforma za razmenu iskustava, informacija i
podrske izmedu obolelih, njihovih porodica, medi-
cinskih profesionalaca i Sire javnosti.



https://porphyriaserbia.org/

CILJEVI NACIONALNOG UDRUZENJA PORFIRIJA
SRBIJE SU:

Edukacija i podizanje svesti: Pruzanje tacnih
informacija o porfiriji kako bi se razbile predrasude,
smanjila stigmatizacija i povecdala svest o ovoj
bolesti u Siroj zajednici. Ovo ukljucuje organizovanje
predavanja, radionica, i distribuciju informativnih
materijala.

Podrska obolelima: Stvaranje zajednice koja pruza
emocionalnu podr§ku i deljenje iskustava medu
osobama koje Zive s porfirijom. Organizacija susre-
ta, onlajn foruma i razli¢itih dogadaja pomaze iz-
gradnji zajednistva.

Saradnja s medicinskim strué¢njacima: Uspostav-
ljanje saradnje s lekarima, hematolozima, neurolo-
zima, gastro-enterolozima i drugim stru¢njacima
kako bi se pruzila najbolja moguda medicinska po-
drska pacijentima i omogucila dostupnost najnovijih
informacija i terapija.

Zastupanje interesa obolelih: Zagovaranje za prava
i potrebe osoba sa porfirijom na nivou javnih poli-
tika, pruzajudi glas pacijentima i pomazudi u pobolj-
Sanju uslova le¢enja.

Unapredenje dostupnosti lekova i terapija: Rad na
poboljSanju dostupnosti potrebnih lekova, terapija i
medicinskih resursa za obolele od porfirije.

MEDICAL UNIVERSITY OF GDANSK

Kroz ove aktivnosti, Nacionalno udruzenje porfirija
Srbije stvara snaznu zajednicu koja podrzava,
informiSe i pomaze obolelima u njihovom puto-
vanju s porfirijom. Ova organizacija ima klju¢nu
ulogu u poboljsanju kvaliteta Zivota obolelih, podi-
zanju svesti u javnosti i unapredenju celokupne si-
tuacije vezane za porfiriju u Srbiji.

Givosiran predstavlja inovativhu terapiju koja je
namenjena le¢enju akutne porfirije. Ovaj lek
funkcioniSe inhibiranjem sinteze enzima koji je
odgovoran za prekomernu proizvodnju porfirina,
smanjujuéi time ucestalost i ozbiljnost napada
porfirije. Njegova efikasnost pokazala se u klini-
¢kim ispitivanjima, pruzajuéi pacijentima nadu za
smanjenjem simptoma i poboljSanjem opSteg
zdravstvenog stanja. Medutim, izazov predstavlja
¢injenica da Givosiran trenutno nije registrovan u
Srbiji. Pacijenti sa porfirijom u Srbiji suo¢avaju se
s neizvesnim vremenom ¢ekanja na odgovor Repu-
blickog fonda za zdravstveno osiguranje (RFZO) o
mogudénosti nabavke Givosirana.

Trenutna praksa nabavke putem ¢lana 9 zakona o
tenderskim nabavkama pokazala se neadekva-
tnom, posebno u zdravstvenim centrima van Beo-
grada, gde pacijenti ¢esto iskusuju dodatne izazo-
ve u pristupu specifiénim terapijama. Nadam se
da ¢e se u skorijoj buduénosti postici registracija
Givosirana u Srbiji, pruzajuéi obolelima bolji pri-
stup ovoj vaznoj terapiji.

MEDICAL UNIVERSITY OF GDANSK




Ovo bi ne samo unapredilo le¢enje pacijenata, ved bi
i osnazilo sistem zdravstvene zastite u zemlji. Vazno
je dalje raditi na obezbedivanju pravilnog pristupa
lekovima i terapijama za osobe sa porfirijom u Srbiji
kako bi se postigao optimalan nivo zdravstvene zas-
tite Sirom zemlje.

lako su neki ¢lanovi porodice izgubljeni u borbi,
verujemo da ¢emo zajedno stvoriti pozitivhu prome-
nu. Uprkos svemu, gledamo u buduénost s nadom
da cée se situacija poboljsati, a Nacionalno udru-
Zenje porfirija Srbije ¢e biti klju¢na tacka podrske
Za sve nas.

Svako jutro, budim se svesna da ¢e mi dan biti iza-
zovan zbog akutne intermitentne porfirije (AIP).
Svaki trenutak predstavlja razmatranje okidaca koji
bi mogli pokrenuti napad. lako fizi¢ki i emocionalno
iscrpljujuc¢e, suo¢avam se hrabro sa svakim danom.

Porfirija ne samo da uti¢e na fizicko zdravlje ve¢ i na
mentalno blagostanje. Borba s hroni¢nim bolovima,
promenljivim raspolozenjem i ograni¢enjima u sva-
kodnevnom Zzivotu ¢esto dovodi do depresivnih sta-
nja. Svakodnevno se suo¢avam s izazovom odrzava-

nja pozitivhog stava, trazedi podrsku od porodice i
prijatelja.

Jedan od najvedih izazova s kojim se suo¢avamo je
problem “ignorisanje” ili “neodgovaranje” u medici-
nskom sistemu. Nasi pacijenti su ¢esto suoceni s
neodgovarajué¢im odgovorima ili odsustvom paznje
od strane medicinskih stru¢njaka.

Ovaj fenomen “ignorisanja” ili “neodgovaranja”
moze znaciti kasnjenje u dijagnozi, nedostatak in-
formacija o novim terapijama i frustrirajuéi osecaj
nedovoljne podrske.

Ipak, ostajem nepokolebljiva u svojoj borbi. Edu-
kacija, zajednica podrske putem Nacionalnog
udruzenja porfirija Srbije i licna odluénost pomazu
joj da se izbori s izazovima koje donosi svakodnevna
borba sa porfirijom. Svaka mala pobeda postaje
podsetnik na snagu i izdrzljivost koja je potrebna u
borbi protiv ove retke bolesti.

NadeZda Pejovic,
predsednik Nacionalnog udruZenja porfirija Srbije



CLANSTVO U
RARE EPILEPSY

NETWORK

are Epilepsy Network (REN) - Mreza za retke

epilepsije je organizacija posvedena pobolj-
Sanju Zivota pacijenata sa retkim epilepsijama i
njihovih porodica, podstic¢udi istrazivanje i zastu-
panje pacijenata.

Zbog toga smo ponosni §to mozemo da potvrdimo R E N
¢lanstvo u ovoj, jos jednoj vaznoj svetskoj organiza-

ciji, koja je usmerena ka nasem zajedni¢kom cilju. Rare FFHII’—‘Q Sy Nt‘t\f\for k

Svesni smo ¢injenice da su u nasoj zajednici retkih PI'OUd Member

bolesti neophodni partneri kako bi smo postali T ‘r
shazan glas u podizanju svesti o problemima retkih

bolesti, obezbedivanju terapije i medicinske opre-

me, kao i poboljSanju polozaja u drustvu kako obo-

lelih od retkih bolesti tako i njihovih porodica.
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-Qq-g- Baza retkih bolesti

www.retkebolesti.com
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