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Postovani,

Pred Vama je novo izdanje ¢asopisa
Re¢ za zivot u kojem sa velikim
ponosom, posle 14 godina,
predstavijamo novi vizuelni identitet
Udruzenja “Zivot". Leptir, nas simbol od
samog pocetka, nosio je teret svake
bitke koju smo vodili zajedno sa vama.
Za nas novi vizuelni identitet zahvalnost
dugujemo kreativnom timu agencije
Headmade, kao i kompanije Ninamedia.

Udruzenje “Zivot" najavljuje vaznu akciju
Cije sprovodenje je vec zapoceto, a radi
se o projektu kojim se vrSi
sveobuhvatno istrazivanje o
informisanosti o retkim bolestima na
teritoriji Srbije. Nas partner na ovom
zadatku je posveceni tim mladih
profesionalaca iz kompanije Ninamedia,
koji prikuplja podatke koji, iskorisceni na
pravi nacin, daju informacije od
sustinskog znacaja. Ovim pozivamo sve
zainteresovane da ucestvuju u nasem
istrazivanju.

Takode, najavljujemo da je na sajtu
Udruzenja “Zivot" otvoren link za
registraciju ucesca na VvV Regionalnoj
konferenciji o retkim bolestima koja ove
godine ima u fokusu temu Dijagnostika
u retkim bolestima.

U Beogradu je odrzana Peta regionalna
konferencija o retkim bolestima u
organizaciji NORBS-a - Nacionalne
organizacije za retke bolesti Srbije.

Bojana Mirosavljevi¢

U ovom broju donosimo zanimljivu
pricu Nancy Di Salvo, koja u rubrici Reé
pacijenta opisuje svoju borbu sa
Guillain-Barreovim sindromom (GBS),
hronicnom inflamatornom
demijelinizirgjucom polineuropatijom.

U rubrici Reé struke prenosimo tekst
,Demistifikovanje genskih terapija”
preuzet sa sajta European Journal of
Medical Gen etics.

U rubrici Re¢ udruzenja, svoje price,
iskustva i izazove sa Sirom javnoscu deli
udruzenje DRAVET Hrvatska, koje pruza
podrsku porodicama i pojedincima
pogodenim sindromom Dravet i drugim
retkim i kompleksnim epilepsijama.

Ministar zdravlja Republike Srbije je na
otvaranju V regionalhe konferencije o
retkim bolesti Caring for Rare u
organizaciji NORBS-a, izjavio da su
retke bolesti na vrhu zdravstvene
agende i jedan od prioriteta drzave. U
rubrici Re¢ drZzave prenosimo tekst
preuzet sa sajta Telegraf.rs/Tanjug.


https://norbs.civicatalyst.org/civicrm/mailing/url?u=107&qid=96
https://www.sciencedirect.com/journal/european-journal-of-medical-genetics
https://www.sciencedirect.com/journal/european-journal-of-medical-genetics

Dogodilo se

U Beogradu je u
periodu 12.-
14.09.2024. odrzana
Peta regionalna
konjerencija o
retkim bolestima u
organizaciji
NORBS-a -
Nacionalne
organizacije za
rethe bolesti Srbije.

Konferencija o retkim bolesti-
ma Caring for Rare je jedin-
stven dogadaj koji je okupio
pacijente, udruzenja pacijena-
ta, vodece strucnjake i sve za-
interesovane strane iz celog
Balkana i Centralne i Istocne
Evrope, posvecene poboljsa-
nju zivota obolelih od retkih
bolesti.

Uz vise od 30 govornika i preko
100 prisutnih, konferenciju su
otvorili predstavnici drzavnih
institucija a predstavnici NOR-
BS-a su pozdravili sve prisutne.

Teme o kojima je bilo reci u za-
nimlivim panelima obuhvatale
su uticaj brige o deci sa retkim
bolestima na porodicu, uticaj
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CARING FOR
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caringforrare.com

Predstavnici udruzerua pacuenata

NORBS

retkih bolesti na bracu i sestre obole-
lih, kako pacijenti menjaju ekosistem
retkih bolesti, koji je znacaj podataka
za retke bolesti, specificnosti i izazove
retkih bolesti sa kasnim pocetkom i
starenje, i trenutni status i mogucno-
sti u skriningu novorodencadi za ret-
ke bolesti.
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Panel uticaj brige o deci sa retkim
bolestima na porodicu

Ministar zdravlja
Zlatibor Loncar

for Rare

Pomochica ministra za rad,
zaposljavanje, boracka i socijalna
pitanja Biljana Barosevic
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https://norbs.civicatalyst.org/civicrm/mailing/url?u=107&qid=96

Drzavni sekretar Ministarstva za
brigu o porodici i demografiju
Rados Pejovic

Emn‘rrv'“""‘“' I —

Pomochnica ministra za nauku,
tehnoloski razvoj i inovacije
Marina Sokovic¢

Predsednica NORBS-a
Olivera Jovovic

) Carin ot

Poverenica za zastitu
ravhopravnosti
Brankica Jankovic

Treceg dana konferencije je odrzano dve radioni-
ce za zastupnike pacijenata:

- Osnazivanje pacijenata: Razumevanje i ostvari-
vanje vasih prava u zdravstvenoj zastiti

i caning b ware £ cmrhng for Dviry

- Psiholoska radionica: Izgradnja mentalne ot-
pornosti

c Pozorishom predstavom za najmlade je zavrsena
C ovogodisnja konferencija Caring for Rare.

Ostvareni su novi kontakti sa svetskim strucnjaci-
] N ma iz oblasti retkih bolesti, kao i ucvrstili postojeci
Drzavna sekretarka Ministarstva a0 bj se olaksao i unapredio kvalitet Zivota paci-

a ljudska i manjinska prava i . . . : .
érujéliveni cllijatoél StanapIrB(;/Zol\/iC jentima obolelim od retkih bolesti.

REGIOMA|L COMF
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ISTRAZIVANJE O

UdruZenje “Zivot”
najavljuje jos jednu
vaznu akciju cije
sprovodenije je vec

zapoceto.

U okviru projekta sprovesc¢emo sveo-
buhvatno istrazivanje o informisanosti
o retkim bolestima na teritoriji Srbije,
koje ce ukljucivati kvantitativnu i kvali-
tativnu  komponentu. Kvantitativho
istrazivanje ce se realizovati na repre-
zentativnom uzorku od 1000 ispitanika
iz opsSte populacije, uz dodatni fokus
na roditelje dece obolele od retkih bo-
lesti. Pored kvantitativnog istrazivanja,
sprovescemo i kvalitativno istrazivanje
kroz dubinske intervjue. Intervjui ce
obuhvatati lekare specijaliste (ukljucu-
Juci lekare opste prakse, pedijatre, kar-
diologe, pulmologe..) i roditelje Cija su
deca obolela od retkih bolesti. Kombi-
nacijom kvantitativnih podataka i kvali-

INFORMISANOSTI
O RETKIM BOLESTIMA

Welcome text

tativnih uvida, projekat ce pruziti sveo-
buhvatan pregled situacije i omoguciti
bolje informisanje i podrsku za dalje
aktivhosti naseg udruzenja.

Nas partner na ovom zadatku je posve-
ceni tim mladih profesionalaca iz kom-
panije Ninamedia, koji prikuplja podatke
koji, iskorisceni na pravi nacin, daju in-
formacije od sustinskog znacaja.

Ovim putem pozivamo sve zaintereso-
vane da ucestvuju u nasem istrazivanju
tako sto ce popuniti onlajn upitnik koji
mozete pronaci na linku
https./ninamedia-rswarpit.net/

warpit/survey/index.
php?loginSID=-8f2e7880d418687-31883

Rec za zivot 7


https://ninamedia-rs.warpit.net/warpit/survey/index.php?loginSID=8f2e7880d418687-31883
https://ninamedia-rs.warpit.net/warpit/survey/index.php?loginSID=8f2e7880d418687-31883
https://ninamedia-rs.warpit.net/warpit/survey/index.php?loginSID=8f2e7880d418687-31883

V REGIONALNA
KONFERENCIJAO
RETKIM BOLESTIMA

TEMA: DIJAGNOSTIKA U RETKIM BOLESTIMA

Otvorene su prijave za uceSCe na V Regionalnoj
konferenciji o retkim bolestima koja ima za cilj da
poboljSa informisanost o dostupnim dijagnostiCkim metodama u
retkim bolestima. Prijave su otvorene za licno prisustvo kao i1 za
online ucesce nakonferenciji.

POKUSACEMO DA ODGOVORIMO NA PITANJA:

- Zasto je dijagnoza retkih bolesti ograni¢ena?

+ Koji su trenutno najbolji pristupi za dijagnostiku
retkih bolesti?

- Kako bi se dijagnoza retkih bolesti mogla
poboljsati u buducnosti?

V Regionalnha konferencija o retkim bolestima bice
odrzana 28.11.2024. godine u Hotelu Sheraton u No-
vom Sadu, a prijave su otvorene na linku:

https:/www.zivotorg.org

Da podsetimo, program konferencije je akreditovan
od strane Zdravstvenog saveta Srbije za lekare, far-
maceute, biohemicare, medicinske sestre i medicin- .
ske tehnicare.
“Zivot”
Udruzenje gradana za borbu protiv retkih bolesti
kod dece, organizator konferencije
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https://www.zivotorg.org/
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Ministar Zlatibor Lochar
RETKE BOLESTI SU NA VRHU
ZDRAVSTVENE AGENDE | JEDAN
OD PRIORITETA DRZAVE
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Ministar zdravlja Zlatibor Lonéar porucio je otvaraju-
¢i medunarodnu konferenciju “Caring for rare/Bri-
nemo za retke” koju je organizovala Nacionalna or-
ganizacija za retke bolesti Srbije (NORBS), da se sa
predstavnicima organizacije pacijenata ubrzano radi
na pripremi novog programa za retke bolesti, koji ¢ce
obuhvatiti prosirenje kapaciteta i uslova za ranu dija-
gnostiku retkih bolesti, zatim povecéanje broja inova-
tivnih lekova i ostalih preduslova za poboljsanje kva-
liteta zivota osoba sa retkim bolestima, isticuci da je
le€enje retkih bolesti jedan od prioriteta drzave.

Ministar LoncCar je naglasio da su za
proteklih 12 godina, u Srbiji ucinjeni
ogromni pomaci kada je dijagnostika i
leCenje retkih bolesti u pitanju.

- Dugi niz godina Ministarstvo zdravlja
uspesno saraduje sa Nacionalhnom or-
ganizacijom za retke bolesti Srbije i ze-
lim da im se ovim putem zahvalim i
odam priznanje na kontinuiranoj po-
svecenosti u radu i zelji da poboljsaju
polozaj svih osoba saretkim bolestima
- rekao je ministar.

Naglasio je da u Ministarstvu
zdravlja dele istu posvece-
nost i ulazu mMnogo napora da
se polozaj osoba obolelih od
retkih bolesti znacajno una-
predi.

- Cinjenica je da su za proteklih 12 go-
dina u Srbiji ucinjeni ogromni pomaci
kada je dijagnostika i leCenje retkih bo-
lesti u pitanju. Retke bolesti jesu i bice
jedan od prioriteta drzave, a o tome
govori i podatak da je budzet za lecCe-
nje 2012. godine iznosio 130 miliona di-
nara i obuhvatao leCenje dve dijagnoze
I ukupno osam pacijenata - rekao je on.

Dodaje da 12 godina kasnije taj budzet |

iznosi 7.2 milijarde dinara i pokriva 40
razliCitih dijagnoza.

- Materijalna ulaganja nisu jedino sto je
znacajno, tu je i Cinjenica da smo uveli
neonatalni skrining u sva porodilista,
imamo referentne centre za lecenje
retkin bolesti i saradnju sa inostranim
strucnjacima. Takode, realizuje se i le-

cenje, kada je to potrebno, u inostran-
stvu o trosku drzave - naveo je Loncar.

Dodao je i da se radi na hovom progra-
mu za retke bolesti, za naredne tri go-
dine.

- Program ce pre svega obuhvatiti pro-
Sirenje kapaciteta i uslova za ranu dija-
gnostiku retkih bolesti, zatim poveca-
nje broja inovativninh lekova i ostalih
preduslova za poboljsanje kvaliteta zi-
vota osoba sa retkim bolestima - poru-
Cio je ministar.

Preuzeto sa sajta (Telegrafirs/Tanjug)

Rec za zivot 11



RecC pacijenta

Nancy D1 Salvo...
4 ® v
moja pecca

Jednog jutra 8. novembra 1990. probudila sam se u noénoj
mori. Dok sam pokusavala da ustanem iz kreveta, srusila sam
se na pod, nisam mogla da stojim ili hodam kako treba.
Aktivnosti koji su prethodnih dana bile rutinske, poput drzanja
cetkice za zube ili ¢esSljanja kose, sada su bile nemoguce.
Obuzeta strahom, hitno sam primljena u bolnicu i
dijagnostikovano mi je retko stanje: Gijen-Bareov sindrom
(GBS). Dijagnoza je dosla brzo, ali le¢enje kortikosteroidima,
kasnije sam saznala, nije bilo odgovarajuce.

Rare Disease Day Palermo

12 Rec za Zivot

Guillain-Barreov sindrom je inflamatorni po-
remecaj koji pogada periferne nerve van
mozga i kicmene mozdine. Karakterise ga brzi
pocetak utrnulosti, slabosti, a Cesto i paralize
nogu, ruku, misica za disanje i lica. Paraliza se
penje od udova ka trupu, a Cest je gubitak re-
fleksa, kao sto je trzaj kolena. U ranoj fazi, GBS
Je nepredvidiv, pa se vecina novodijagnosti-
kovanih pacijenata, osim u veoma blagim
slucajevima, hospitalizuje. Obicnho se pacijen-
ti primaju u intenzivhu negu radi pracenja
disanja i drugih vitalnih funkcija dok se bolest
ne stabilizuje. Tretmani poput razmene plaz-
me | visokih doza intravenskih imunoglobu-
lina mogu pomoci da se skrati tok GBS. Akut-
na faza traje od nekoliko dana do nekoliko
meseci, pri cemu preko 90% pacijenata prela-
Zi u rehabilitacionu fazu u roku od Cetiri nede-
e. Briga o pacijentima ukljucuje multidisci-
plinarni tim koji ukljucuje neurologa, fizijatra,
internistu, porodicnog lekara, fizioterapeuta,
radnog terapeuta, socijalnog radnika, medi-
cinsku sestru i psihologa ili psihijatra. Nekim
pacijentima je potrebna govorna terapija ako
su zahvaceni govorni misici.

Sa 20 godina sam postala potpuno parali-
zovana, ali sam jos uvek mogla da pricam,
osecam i razumem. Kada mi je reCeno da cu
se oporaviti, odlucila sam da se borim. Venti-
lator je stajao u uglu moje sobe, stalni pod-
setnik na moje krhko stanje, ali na srecu,
nikada nije bio potreban. Provela sam tri me-
seca u bolnici trpeci bol u nervima, strah i
nadu. Za to vreme otkrila sam bezuslovnu lju-
bav moje porodice i pravih prijatelja. NJihova
stalna podrska i prisustvo bili su od vitalnog
znacaja za prevazilazenje moje patnje. Nasla
sam unutrasnju snagu za koju nisam znala da
Jje imam, koja mi je dala hrabrost da prihvatim
svoju situaciju i snagu da idem napred. Morala
sam da naucim sve: da pomeram palac, da
sedim, da hodam, da disem. Svaki dah je bio
intenzivan i pun nade. Svaki pokret je bio
osvajanje, a svaki korak putovanje. Moji prvi
koraci bez hodalice u aprilu 1991, pet meseci
nakon dobijanja dijagnoze, bili su kao kada
dete pravi prve korake. Svako novo dostignu-

Ce, poput penjanja uz stepenice, pisanja olov-
kom ili kucanja na tastaturi, bila je pobeda.

14. maja 1992. dozivela sam recidiv GBS. Ose-
Cala sam se slabo i nisam mogala nista da
zadrzim. U istoj bolnickoj sobi, plasila sam se
da ¢u se ponovo probuditi sa tetraplegikom.
Na srecu, ovoga puta nije bilo tako ozbiljno,
zahvaljujuci trenutnom IVIG tretmanu. U roku
od dve nedelje ponovo sam ustala i polako
hodala.

Posle Sest godina borbe, povratila sam kon-
trolu nad svojim zivotom. Putovala sam, ple-
sala i padala. Sazrela sam i prihvatila svoja
ogranic¢enja ali i radost zivljenja. Godine 1997.
povezala sam se sa GBS-CIDP Foundation In-
ternational. To je postalo moje sigurno utocis-
te gde sam pronasla odgovore, upoznala
druge pacijente, podelila svoje strahove i bri-
ge i dobila podrsku i razumevanje.

Kako sam nastavila sa svojim zivotom, 2002,
godine, pocela sam da osecam umor, nesi-
gurnost i cesta uganuca skoc¢nog zgloba, uk-
ucujuci dva teska preloma stopala. Visestru-
ki testovi i biopsija suralnog nerva konacno su
doveli do nove dijagnoze u aprilu 2006: Hro-
nicna inflamatorna demijelinizirajuca polineu-
ropatija (CIDP). Ova dijagnoza je objasnila
moju upornu slabost i padove. Pocela sam da
primam IVIg i kortikosteroide (100 mg).

CIDP je redak poremecaj perifernin nerava
koji se karakterise postepenim povecanjem
senzornog gubitka i slabosti, zajedno sa gu-
bitkom refleksa. Pogada oko 1-2 osobe na
100.000 godisSnje i ¢esci je kod muskaraca
nego kod zena. lako CIDP moze poceti u bilo
kom uzrastu, mnogi judi imaju koristi od leCe-
nja. Ozbiljnost CIDP-a varira, a nekima je po-
trebna pomoc¢ za svakodnevne zadatke. Rana
dijagnoza i pravilno lecenje imaju za cilj da
izbegnu tesku invalidnost i poboljsaju dugo-
rocno stanje.

Trebale su godine da shvatim da se ne bavim
GBS. Bila sam na IVG terapiji 12 godina, provo-
deci 3 do 5 dana nedeljno u bolnici svakog
meseca. Moj zivot je bio na pauzi do sledece
infuzije. U januaru 2018. presla sam na terapi-

Rec za zivot 13



From Donor to Patient

Ju SClg, primajuci 80 grama mesecno (4 k 20).
Ovo je donelo promenu u moj zivot, omogu-
Civsi mi da radim bez tih mesecnih prekida, da
se osecam energicnije i da osetim znacajno
fizicko poboljsanje.

Ovi tretmani su moguci zahvaljujuci nesebic-
nim donatorima plazme. Tokom pandemije,
nedostatak plazme u lItaliji je izazvao proble-
me sa lecenjem, dodajuci tome i anksioznost
i strah od trajnog invaliditeta.

Ne mogu da tréim, plesem ili skacem, ali
mogu da hodam, pricam i razmisljam.. moj
cilj je da istrajem. Moj moto je da nikada ne
odustajem; sve dok moje noge mogu da
hodaju i moje srce kuca, zelim da zivim zivot
punim plucima.

Biti pacijent sa retkim bolestima obogacuje.
Nas pogled na zivot je drugaciji od onih koji
su zdravi. Svako dostignuce je velika pobeda i
mi smo zauvek zahvalni na tome.

Godine 2012. postala sam osoba za medu-
narodni kontakt za GBS-CIDP fondaciju, po-
vezujuci se sa pacijentima, negovateljima i
specijalistima Sirom sveta. U maju 2019. godi-
ne izabrana sam za ¢lana Upravnog odbora
Fondacije, a na funkciji sam bila do decembra
2023. U januaru 2024. postala sam prvi medu-
narodni sluzbenik Fondacije kao direktor za
medunarodne poslove. Takode sam zagovor-
nik pacijenata u okviru Sicilijanske mreze ret-
kih bolesti, grupe malih udruzenja koja zajed-
no rade na stvaranju novih mogucnosti. Biti
advokat pacijenata je Cast i privilegija - misija
da pomognem uplasenoj dvadesetogodisnjoj
devojci kakva sam nekada bila kad god sret-
nem novog pacijenta.

14 Rec za Zivot

Foundation International

il GBS|CIDP
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GBS-CIDP FOUNDATION
INTERNATIONAL

The GBS | CIDP Foundation International je
globalna neprofitna organizacija koja podrza-
va pojedince i njihove porodice pogodene
Guillain-Barreovim sindromom (GBS), hronic-
nom inflamatornom demijelinizirajucom poli-
neuropatijom (CIDP), multifokalnom motor-
nom neuropatijom (MMN) i srodnim stanjima
kroz posvecenost podrsci, obrazovanju, istra-
zivanju i zastupanje.

NASA VIZIJA

Svaka osoba pogodena GBS, CIDP, MMN ili
srodnim sindromima imace pristup ranoj i
tacnoj dijagnozi, odgovarajucem lecenju i
strucnim sluzbama podrske.

NASA MISIJA

Poboljsavamo kvalitet zivota za pojedince i
porodice pogodene GBS, CIDP, MMN i srod-
nim uslovima. Nasa nepokolebljiva posvece-
nost pacijentima koju pruzamo je izgradena
na cetiri stuba: podrska, obrazovanje, istrazi-
vanje i zastupanje.

- Podrzavamo pacijente negovanjem global-
ne mreze volontera, zdravstvenih radnika,
istrazivaca i industrijskih partnera kako bi-
smo im pruzili kriticne, pravovremene i tac-
ne informacije;

- Obrazujemo lekare, klinicare, pacijente i ne-
govatelje da povecaju svest i razumevanje;

- Finansiramo istrazivanje putem grantova,
osnivanja stipendija i drugih odgovarajucih
nacina da identifikujemo uzroke i otkrijemo
tretmane;

- Zalazemo se na saveznom, drzavhom i lo-
kalnom nivou da obrazujemo kreatore poli-
tike i pomognemo im da donesu informisa-
ne odluke koje su od koristi nasoj zajednici
pacijenata.

https://eu.gbs-cidp.org

Dogodilo se

PROSIRENA LISTA RETKIH BOLESTI
NA INTERNET PLATFORMI -~
BAZA RETKIH BOLESTI

Zelimo da sa vama podelimo informaciju da u saradnji
sa evropskom platjormom Orphanet, nastavljamo
kontinuirano prosirivanje liste bolesti koje se nalaze
na nasoj platformi Baza rethkih bolesti. Ovog meseca
prosirili smo listu za 2000 novih bolesti.

Da podsetimo, od 2020. godine na saj-
tu naseg udruzenja (https./www.zivo-
torg.org) je aktivna internet platforma
- Baza retkih bolesti (https:/retkebo-
lesti.com/sr). Baza retkih bolestije izvor
informacija za lekare, pacijente i clano-
ve njihovih porodica. Pretraga retkih
bolesti je omogucena na srpskom, ma-
kedonskom, hrvatskom i engleskom
Jeziku. Baza podataka zahteva kontinu-

irano azuriranje obzirom da ima preko
8.000 retkih bolesti.

Vredno radimo i nastavljamo sa prosi-
rivanjem liste retkih bolesti, pruzajuci
zajednici retkih bolesti nove informa-
cije.

Bazu retkih bolesti mozete pretraziti na
linku:

https:.//retkebolesticom



https://www.zivotorg.org
https://www.zivotorg.org
https://retkebolesti.com/sr
https://retkebolesti.com/sr
https://retkebolesti.com
https://eu.gbs-cidp.org/
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- __ Preuzeto sa sajta
European Journal of Medical Genetics

Ovaj Clanak rezimira diskusiju sa sesije pod nazivom ,Demistifikovanje
genskih terapija“ koja je odrzana na zajedniCkom RE(ACT) kongresu i
konferenciji IRDiRC, 14-15. marta 2023. u Berlinu, Nemacka. Fokus
ove sesije je bio da se diskutuje o promenljivoj situaciji u vezi genetskih
terapija i da li postoje trenutni resursi za pruzanje adekvatnog
obrazovanja zainteresovanim stranama, kao Sto su istrazivaci, klinicari,
zastupnici pacijenata, zakonodavci, kao i pacijenti i njihove porodice.
Cilj ovog ¢lanka nije da pruzi sveobuhvatan pregled trenutne situacije
u genetskim terapijama, ve€ da istakne resurse koji mogu biti korisni
da pomognu u , demistifikaciji“ bezbroj genetskih terapijskih pristupa.

1l PREDSTAVLJANJE

Tokom zajednickog RE(ACT) kongresa i
konferencije IRDIRC, 14-15. marta 2023.
odrzanog u Berlinu, Nemacka, predstav-
liena je tema razgovora sa ¢lanovima
konstitutivnih i naucnih komiteta IRDIRC
(https:.Zirdirc.org/constituent-commi-
ttees/ i_https :/irdirc.org/scienti-

fic-committees/) oko genetskih terapija.

Ova sesija pod nazivom ,Demistifikova-
nje genskih terapija“ bila je podstaknuta
brzo promenljivom situacijom sa modali-
tetom genske terapije i nedostatkom
razumevanja, pa cak i straha, koji su
pacijenti izrazili od ovih terapijskih opcija.
Teme oko kojih se diskutovalo bile su
oko obrazovanja, ili njegovog nedostat-
ka, i nerazumevanja razlicitin termina koji
se koriste u oblasti genske terapije, i
kako bi IRDIRC mogao da igra ulogu u
pruzanju vise pojasnjenja. Medutim,
diskutanti su takode istakli potrebu da
strucnjaci u ovoj oblasti dodu do zajed-
nickog konsenzusa o uslovima ili stan-
dardizuju nomenklaturu pre nego sto
edukacija pacijenata bude zaista efika-
sha. Jos jedan veliki problem koji je
naglasen je upotreba ,leka” u odnosu na
,ferapije” jer upotreba leka moze dovesti
do lazne nade, posebno kod bolesti kod
kojih terapija moze usporiti napredova-
nje bolesti umesto da ublazi ostecenje
koja je vec nastala. JeziCke barijere, kao i
razlike u obrazovnim nivoima u razliCitim
zemljama, takode su istaknute kao pre-
preka razumevanju ponekad slozenih
pojmova povezanih sa genskim terapija-
ma.

2l KRATKA ISTORUJA
GENSKE TERAPIJE

1960-ih, istrazivaci su poceli da demon-
strirgju sposobnost uvodenja funkcionalne
DNK u kultivisane celije sisara in vitro da bi
se ispravili genetski defekti (Szibalska et
al,, 1062; Kraus, 1961). Kako bi se nase
razumevanje genetske osnove naslednih
bolesti povecavalo, nauchici su poceli da
spekulisu da bi uvodenje DNK sekvenci u
celije pacijenta moglo da izleCi genetske
poremecaje. Osnovna premisa iza ovog
novog terapijskog pristupa bila je uvode-
nje funkcionalnih kopija specificnih gena u
celije pacijenta kako bi se zamenio defek-
tni gen i obnovila funkcija. Sa razvojem
genetskog inzenjeringa ranih 1970-ih, o
konceptu isporuke gena u specifiche
tipove Celija koriscenjem genetski modifi-
kovanih tumorskih virusa za ispravljanje
genetskih defekata raspravljali su Teodor
Fridman i Ricard Roblin 1972. godine
(Friedman et al., 1972). Interesovanje za
gensku terapiju poraslo je 1970-ih i 1980-
ih sa mnogim napretkom u genetskom
inzenjeringu koji je formirao osnovu za
prvu generaciju genskih terapija, ukljucu-
juci razvoj modifikovanog vektora retrovi-
rusne leukemije misa. Bezbednost i efika-
snost ovog novog vektora testirao je 1989.
Steven Rosenberg kod pacijenata sa
terminalnim malignim melanomom (Ro-
senberg et al,, 1990). Godine 1990., francuz
Anderson je izveo ono sto se smatra pr-
vom uspesnom upotrebom genske terapi-
je za leCenje bolesti kada je Ashanthi
DeSliva lecena od ADA-SCID u okviru
odobrenog klinickog ispitivanja koje je
pocelo 14. septembra 1990. (Anderson,
1992). Nakon sto je primala dodatne infuzi-
Je tokom perioda od 2 godine, Ashanthi je
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mogla da napusti izolaciju, da krene u sko-
lu, da zivi relativho normalnim zivotom i do
danas je ostala zdrava.

Uspeh njenog leCenja doveo je do brojnih
novih ispitivanja genske terapije, usmere-
nih na bolesti kao sto su rak, SIDA, kardio-
vaskularne bolesti, cisticnha fibroza i Gauc-
herova bolest. Do 2000. godine, preko
3000 pacijenata u 400 klinickih ispitivanja
proslo je tretman genske terapije. Medu-
tim, entuzijazam za gensku terapiju poceo
Je dajenjava krajem 1990-ih zbog ograni-
cenog uspeha u funkcionisanju genskih
terapija zbog neefikasnosti retrovirusnih
vektora dostupnih u to vreme. Polje gen-
ske terapije je takode nazadovalo smrcu
18-godisnjeg Jessea Gelsingera u sep-
tembru 1999. godine, dok je ucestvovao u
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studiji doziranja u ispitivanju dizajniranom
za leCenje nedostatka ornitin transkarba-
milaze (OTC). Gelsinger je imao oblik bole-
sti koji je mogao da se kontrolise, ali je bio
dodeljen grupi koja je primala najvecu
dozu. Cetiri dana nakon $to je primio tera-
piju, Gelsinger je umro zbod otkazivanja
organa koji je rezultat nasilne imunoloske
reakcije na modifikovani adenovirusni
vektor koji je primenjen. Nekoliko godina
kasnije, ispitivanje genske terapije za
leCenje SCID-Ks1 dovelo je do toga da je 5
od 20 dece ukljucene u studiju razvilo
leukemiju zbog integracije retrovirusnog
vektora koji aktivira onkogen (Cavazzana
et al,, 2016).

Uprkos ovim neuspesima, genske terapije
Su usle u period renesanse 2010-ih, pot-

krepljene razvojem nove generacije viru-
snih vektora koji su povecali i efikasnost i
bezbednost, sa mnogim novim odobrenim
tretmanima kao sto je Glibera (EMA, 2012)
za nedostatak lipoprotein lipaze, Strimvelis
(EMA, 2016) za ADA-SCID, Kimriah (FDA,
2017) za B akutnu limfoblastnu leukemiju,
lescarta (FDA, 2017) za odredene vrste
nehodgkinovog limfoma, Luktarna (FDA)
za retinal-PE 20 distrofiju i Zolgensma
(FDA, 2019) za spinalnu misicnu distrofiju
(High et al.,, 2019; Papanikolaou et al., 2021).

3 = NOVA GENERACLJA
GENSKIH TERAPIJA

Gore navedene odobrene terapije zasno-
vane su na originalnom konceptu korisce-
nja virusa za uvodenje ,zdravog" gena u
celije kako bi se hadoknadio gen koji
nedostaje ili je neispravan i to je mozda
ono na sta mnogi judi misle kada govore
0 genskoj terapiji. Medutim, napredak u
genetskom inzenjeringu omogucio je
razvoj drugih terapijskih strategija kao sto
su uredivanje gena, uredivanje baza, anti-
sens oligonukleotidi (ASO) i RNK interfe-
rencija, koje imaju za cilj ispravljanje
defekta uzrokovanog mutiranim genom.
Dok uredivanje gena ili baze ispravlja
defekt u odredenom genu kako bi se
obnovila normalna funkcija, ASO i RNK
interferencije rade kroz modulaciju aktiv-
nosti postojeceg gena.

4l UREDIVANJE GENA | BAZE

Uredivanje gena omogucava precizno
ciljanje neispravnih gena da bi se gen
izbacio, uvela nova DNK sekvenca ili oboje
pomocu molekularnih alata kao sto su
CRISPR-Casg, (ZFN-zinc-finger nucleases)

i efektorske nukleaze slicne aktivatoru
transkripcije (TALEN) ( Gaj i sar., 2013).
Umesto da uvode novi gen koristeci viru-
sne vektore kao u tradicionalnim pristupi-
ma genske terapije, ovi alati nove genera-
cije omogucavaju uredivanje DNK
sekvence direktno u genomu pacijenta sa
ciljem ispravljanja postojeceg defekta.

Uredivanje baze ide korak dalje ispravlja-
njem jednog nukleotida unutar DNK se-
kvence hemijskom modifikacijom baza
kroz deaminaciju. Opisana su dva glavnha
tipa uredivaca baza: uredivaci baza citozi-
na (CBE) koji pretvaraju citozin u timin i
uredivaci baza adenina (ABE) koji pretva-
raju adenozin u gvanin. Koristeci kombina-
ciju ovih uredivaca baza, moguce je posti-
Ciprelaz sve Cetiribaze (CnaT,AnaG T
na CiGnaA).

5- ANTISENS
OLIGONUKLEOTIDI (ASO) |
INTERFERENCIJA RNK (RNAI)

Transkripcija DNK u RNK (MRNK), posre-
dovana RNK polimerazama, je prvi korak u
ekspresiji gena koji je pracen translacijom
u konacni proteinski proizvod koji obavlja
mnoge od bitnih funkcija za vitalnost
Celije. Regulacija transkripcije je mehani-
zam pomocu kojeg pojedinacne celije
mogu precizno kontrolisati nivo ekspresije
svakog gena, a samim tim i proteina koje
on proizvodi, kako bi se osigurala pravilna
bioloska funkcija. Interesovanje za korisce-
nje RNK kao terapeutske mete je postalo
popularno kako se nase razumevanje
mehanizama koji leze u osnovi regulacije
transkripcije povecalo.

Dve glavne metode koje se koriste u
medicini zasnovanoj na RNK su interferen-
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cija posredovana RNK (RNAI) i antisens
oligonukleotidi (ASO) (Cheri, 2016). RNAI
koristi proces koji se javlja u prirodi, prvi
put identifikovan u biljkama, koji regulise
ekspresiju gena sprecavajuci da se geni
prevedu u proteine. RNAI je specificna za
sekvencu i deluje post-transkripciono tako
Sto aktivira ribonukleaze i koordinira de-
gradaciju RNK.

6 = GENSKA TERAPIJAILI
GENETSKA TERAPLJA?

Imajuci u vidu brz napredak u terapiji
zasnovanoj ha genima u poslednjoj dece-
niji, nije iznenadujuce da se definicija
genske terapije mora preispitati. Dok
dostava gena posredovana virusnim vek-
torom u celiju domacina spada u prvobitni
predlog koji su izneli Fridman i Roblin 1972.
godine, novije metode kao sto su urediva-
nje genoma ili baze i terapije zasnovane
na RNK ne spadaju nuzno u originalni opis
genskih terapija. Imajuci ovo ha umu, treba
li se svi ovi pristupi nazvati ,genskom’
terapijom ili su oni u stvari oblik ,genetske’
terapije. Stoga nije ni cudo sto mnogim
pacijentima (i njihovim negovateljima)
nedostaje istinsko razumevanje sta pred-
stavlja ,gensku terapiju” koja dovodi do
konfuzije, frustracije, pa ¢ak i straha.

Diskusija se fokusirala na ulogu koju bi
IRDIRC mogao da igra u omogucavanju
edukacije pacijenata u vezi sa genetskim
terapijama. Vecina diskutanata se slozila
da IRDIRC treba da podrzi resurse za
unapredenje obrazovanja u vezi sa gen-
skim terapijama, bilo kroz razvoj obrazov-
nih materijala ili isticanjem postojecih
resursa na njihovoj veb stranici. Dato je
vazno pojasnjenje da IRDIRC nije odgova-
rajuca grupa za razvoj standardizovanih
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definicija ili nomenklature, vec ce jedno-
stavno istaci i dati pojasnjenje postojecinh
informacija. Kroz diskusiju, postignut je
konsenzus da IRDIRC moze imati najveci
uticaj tako Sto ce postojece obrazovne
resurse uciniti in dostupnim preko svoje
veb stranice. Od ucesnika diskusije je
zatrazeno da pruze veze do resursa koji su
relevantni za pacijente i negovatelje. Po-
red toga, predlozeno je da IRDIRC razvije
Jjasno definisan odeljak ,pacijent/nhegova-
telj" na svojoj veb stranici s obzirom da je
IRDIRC-ov trenutna veb stranica je name-
njena istrazivackoj zajednici.

7l REZIME

Diskusija medu ¢lanovima IRDIRC-a, koji
predstavljaju istrazivace, zastupnike paci-
Jenata, regulatorne strucnjake i farmace-
utske kompanije, istakla je potrebu za
boljim obrazovanjem u vezi sa genskim
terapijama. Razmotrene su razliCite mogu-
¢nosti za IRDIRC da doprinese boljem
razumevanju genskih terapija sto je dove-
lo do dogovorenog plana za razvoj resur-
sa, namenjenog pacijentima i negovatelji-
ma, koji Cuva i naglasava postojece
resurse koji pruzaju obrazovanje o gen-
skim terapijama. OCekuje se da ce kako se
polje genske terapije razvija, ovaj resurs
biti azuriran kako bi predstavljao najnovije |
najtacnije informacije za bolje obrazovanje
pacijenata i njihovih negovatelja.
Preuzeto sa sajta
European Journal of Medical Genetics, autori:

Chun-Hung Chan
David A. Pearce

Tabela 1. Izbor dostavljenih resursa koji pruzaju edukaciju o genskim terapijama za pacijente/negovatelje.

AMERICAN SOCIETY OF
GENE & CELL THERAPY

https://patienteducation.asgct.org/

NATIONAL
ORGANIZATION FOR
RARE DISEASES

https://rarediseases.org/resource-library/?page=2

EUROPEAN SOCIETY OF
GENE & CELL THERAPY

https://www.esgct.eu/what-is-gct

DUTCH PATIENT
ALLIANCE FOR RARE
AND GENETIC DISEASES

https://vsop.nl/english/

DUTCH FOUNDATION
FOR BIOSCIENCES AND
SOCIETY

https://www.biomaatschappij.nl/?s=gentherapie

EUROPEAN SOCIETY OF
HUMAN GENETICS

https://www.eurogems.org/

YOURGENOME.ORG

https://www.yourgenome.org/facts/what-is-gene-therapy/

FOOD & DRUG
ADMINISTRATION (USA)

https://www.fda.gov/vaccines-blood-biologics/cellular-gene-

therapy-products/what-gene-therapy

NATIONAL HUMAN
GENOME RESEARCH
INSTITUTE (USA)

https://www.genome.gov/genetics-glossary/Gene-Therapy

VERTEX
PHARMACEUTICALS

https://www.genepossibilities.com/how-does-gene-therapy-work

NATIONAL HEART, LUNG,
AND BLOOD INSTITUTE
(USA)

https://www.nhlbi.nih.gov/health/genetic-therapies

UNIVERSITY OF
UTRECHT

https://www.nvgct.nl/what-is-gene-therapy/

NETHERLANDS SOCIETY
FOR GENE AND CELL
THERAPY

https://www.nvgct.nl/what-is-gene-therapy/

DMD GENETIC THERAPY
GROUP LEIDEN

https://www.exonskipping.nl/exon-skipping/

AFM TELETHON

https://www.afm-telethon.fr/fr/termes/therapie-genique

MEDLINE PLUS

https://medlineplus.gov/genetics/understanding/therapy/

genetherapy/
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Udruga Dravet

O NAMA

Udruga Dravet sindrom Hrvatska, osnovana
4. studenog 2014. u Splitu, pruza podrsku
obiteljima i pojedincima pogodenima sin-
dromom Dravet i drugim rijetkim i komplek-
snim epilepsijama. Nasa misija je smanjiti
utjecaj bolesti poboljsanjem dijagnostike,
medicinskih tretmana i holistickog pristupa,
jacanjem suradnje za poboljSanje kvalitete
zivota povecanjem dostupnosti lijekova, pru-
zanjem podrske oboljelima od rijetkih epi-
leptickih sindroma i njihovim obiteljima i me-
dusobnim povezivanjem organizacije
tuzemno i inozemno. Nase aktivnosti su
usmjerene na stvaranje boljih uvjeta za sto
kvalitetniji zivot oboljelih kroz edukaciju, me-
dicinska istrazivanja i unapredenje zdrav-
stvene i socijalne skrbi. Clanovi smo Koalicije
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sindrom Hrvatska

udruga u zdravstvu, Hrvatskog saveza za ri-
Jjetke bolesti, ePAG EpiCARE-a, Dravet sin-
drom europske federacije i EURORDIS-a.

NASA ULOGA | CILJEVI

Udruga Dravet sindrom Hrvatska djeluje kao
podrska obiteljima kroz razliCite programe |
aktivnosti koje ukljucuju:

Podrsku obiteljima: Pruzanje emocio-
nalne, psiholoske i praktiche podrske rodite-
liima i skrbnicima djece s rijetkim i komplek-
snim epilepsijama.

Edukacije i informiranje: Organizacija
konferencija, simpozija, edukativnih radioni-
ca itd. te pruzanje informativnih materijala
kako bi se povecala svijest o rijetkim i kom-
pleksnim epilepsijama medu zdravstvenim
djelatnicima i javnosti.

Zastupanje interesa: Zalaganje za prava
osoba s rijetkim i kompleksnim epilepsijama
na nacionalnoj i lokalnoj razini, te suradnja s
relevantnim institucijama.

Podizanje svijesti: Obiljezavanje medu-
narodnih dana razlicitih rijetkih i kompleksnih
epilepsija.

PROJEKTI | AKTIVNOSTI

EpiPrehrana: Program namijenjen podizanju
svijesti o terapijskoj primjeni ketogenih dijeta
za lijeCenje tvrdokornih epilepsija i informira-
nju roditelja/skrbnika i zdravstvenih djelatni-
ka u svrhu educiranja i promicanja dijetote-
rapije tvrdokornih epilepsija u klinickoj praksi.
U sklopu programa provodimo edukacije,
pruzamo podrsku, vodimo online savjetova-
liste za ketogene dijete za oboljele od tvrdo-
kornih epilepsija, razviamo edukativhe ma-
terijale i recepte.

Platforma Residras: Residras je registar
koji je zapoceo u ltaliji te se s vremenom ra-
zvio u medunarodni registar, Platforma Resi-
dras, podrzan od brojnih centara diljem Eu-
rope. Voditelj ovog projekta je Dravet ltalia
Onlus, a cilj platforme je prikupljanje i analiza
podataka o sindromu Dravet i ostalim sin-

DRAVET
SINDROM

IIIIHET |
H B B BHRVATSKA

dromima povezanim s mutacijama na geni-
ma SCN1A i PCDH19. Udruga Dravet sindrom
Hrvatska suraduje na ovom projektu, dopri-
noseci promicanju istrazivanja koja pomazu
u boljem razumijevanju i lijecenju ovih rijet-
kih epileptickih sindroma.

Putovanje oboljelog: Udruga Dravet sin-
drom Hrvatska aktivno radi na pripremi prije-
voda dokumenta “Putovanje oboljelog’, pro-
jekta ePAG EpiCARE-a. “Putovanje oboljelog”
koje ilustrira dijagnosticko putovanje, opisuje
specificne potrebe i ciljeve u razliCitim fazama
zdravstvene skrbi te omogucuje konstruktivnu
raspravu izmedu lijecnika i oboljelih.

Advent Dravet: Jednodnevni tematski
simpozij za vrijeme Adventa odrzava se od
2018. godine. Simpozij je hamijenjen rodite-
liima/skrbnicima djece i odraslih oboljelih
od rijetkih i kompleksnih epilepsija te zdrav-
stvenim i nezdravstvenim djelatnicima.
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Edukativne radionice: Udruga ak- NAJAVA KONFERENCIJE

tivno provodi edukativhe radionice u _ e
razliCitim ustanovama i institucijama s Sa zadovoljstvom najavljujemo drugu konfe-

ciliem podizanja svijesti i pruzanja renciju “RazliCita lica rijetkih i kompleksnih epi-
edukacije o epilepsiji i dijetoterapiji lepsija’, koja ¢e se odrzati od 17. do 19. listopa-
tvrdokronih epilepsija. da 2024. godine u Splitu, Hrvatska. Organizatori
konferencije su Udruga Dravet sindrom Hrvat-
ska, Referentni centar Ministarstva zdravstva
Republike Hrvatske za epilepsiju i konvulzivhe
bolesti razvojne dobi, Referentni centar Ministar-
droma Dravet, a moze se primjenjivati i stva zdravstva Republike Hrvatske za epilepsiju,
za ostale rijetke | kompleksne epilepsi- Referentni centar Ministarstva zdravstva Republi-
je. Projekt je validirao EpiCARE ERN-a, ke Hrvatske za predoperativnu obradu bolesnika
a protokol ukljucuje dijagnosticke po- s farmakorezistenthnom epilepsijom i KBC Sestre
datke, plan lijecCenja i bitne potrebe milosrdnice, Klinika za pedijatriju, Odjel za djecju
oboljelog. Dostupan je na kao online ili neurologiju.

offline obrazac i na hrvatskom jeziku te
se trenutno implementira u nacionalni
plan za rijetke bolesti.

Protokol za hitna stanja: Protokol
pruza vitalne informacije i personalizi-
rane upute za medicinsko osoblje u
hitnim situacijama za oboljele od sin-

Konferencija ¢e okupiti vodece medunarodne i
nacionalne strucnjake, koji ¢e 18. listopada 2024.
voditi panel rasprave (na engleskom jeziku) o
NEUROSENSE: Udruga Dravet sin- suradnji s udrugama oboljelih, prirodnoj povije-
drom Hrvatska ponosni je partneri clan sti bolesti i komorbiditetima te terapijskim pri-
Savjetodavnog odbora za oboljele eu- stupima lijeéenja rijetkih i kompleksnih epilepsi-
ropskog projekta NEUROSENSE. Cilj ja. Zadnji dan konferencije, 19. listopada 2024.,
projekta je razviti neuroendokrini sen- istaknut ¢e vaznost nacionalne suradnje lijeéni-

Zor za pre?lvid.anje | preyenciju i;ng- ka i udruga oboljelih kroz panel raspravu koja ¢e
nadne, neocekivane smrti kod oboljelih se odrzati na hrvatskom jeziku.

od epilepsije (SUDEP). Projekt ce stvo-
riti prvi nosivi medicinski uredaj za SU- Vise informacija o programu, smjestaju i
DEP, podrzan umjetnom inteligencijom, registraciji mozete pronaci na sluzbenoj
koji ¢e predvidati opasne napadaje i stranici konferencije:

automatski primjenjivati lijek. https://dravetconference2024.

conventuscredo.hr/.
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www.retkebolesti.com

www.zivotorg.org

PRIJATELJI UDRUZENJA

A
*

“NoviSad @9 HCPBHJABESBAPIIEPA

bl LLELER S LT

i it F's b L
R b DR

W CCRGRRAE M T

AMICUS @ @Fﬁzer AstraZeneca 2 )( GENESIS

rahie gE AREIS PR P LTPRS

inopharm g p . i

e Drﬁgehln : G’;’.‘;‘% ® heliant

@T_qulﬁ _ memoswun 25 MARIN U, NOVARTIS
Impresum

CIP - Katalogizacija u publikaciji Biblioteka Matice Srpske Novi Sad 616-053.2
REC za Zivot: prvi specijalizovani ¢asopis o retkim bolestima / glavni i odgovorni urednik Bojana Mirosavljevic.
- 2015, br. 1{nov.)- Novi Sad: UdruZenje gradana za borbu protiv retkih bolesti kod dece

“Zivot™, 2015 -, -Tlustr.: 30 cm Dvomesecéno. ISSN 2466-3093= Red za Zivot COBISS.SR-1D 300906247



https://dravetconference2024.conventuscredo.hr
https://dravetconference2024.conventuscredo.hr

