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Postovani,

Dobro dosli na V Regionalnu konferenciju o retkim
bolestima sa temom Dijagnostika u retkim bole-
stima koja ima za cilj poboljsanje informisanosti o
dostupnim dijagnostickim metodama, a samim
tim i unapredenje dijagnostike retkih bolesti u Sr-
biji i regionu.

Pred Vama je novo izdanje ¢asopisa Rec¢ za Zivot.
U ovom izdanju donosimo kompletan program
konferencije.

Dijagnostika retkih bolesti je kljuéni aspekt i prva
karika u lancu borbe protiv retkih bolesti. Dijagno-
stika je prva stepenica ka razumevanju i lecenju
retkih bolesti, a napredak u ovom polju nosi sa so-
bom obecanje za unapredenje kvaliteta zivota
osoba sa retkim bolestima, u Srbiji, regionu i Sirom
sveta. Kroz niz prezentacija, diskusija i panela, ima-
¢emo priliku da istrazimo Sirok spektar metoda i
tehnologija koje su ham na raspolaganju u dija-
gnostici retkih bolesti, kao i zakonski okvir kojim je
dijagnostka retkih bolesti regulisana.

Jedan od kljuénih trenutaka u danasnjem progra-
mu bi¢e osvrt ha mogucnosti Preimplantacione
genetske dijagnostike. Preimplantacino genetsko
testitanje nije samo tehnolosko dostignuce vec i
izazov, ali isto tako nosi sa sobom veliki potencijal
za sprecavanje prenosa genetskih bolesti na po-
tomstwo.

Pored toga, fokusiracemo se na mogucnosti skri-
ninga kao klju¢niog alata u ranom otkrivanju retkih
bolesti, Sto moze znatno poboljsati prognozu i is-
hod za pacijente.

Na konferenciji dakle razgovaramo o svim dija-
gnostickim karikama: od preimplantacione genet-
ske dijagnostike i skrininga nosilaca, preko lepeze
biohemijskih i genetickih dijagnostickih moguc-
nosti, do ekspertske klinicke dijagnostike.
Evropske statistike pokazuju da ljudi koji zive sa
retkom bolescu prosec¢no cekaju u proseku 5-8
godina pre nego sto dobiju tacnu dijagnozu. U po-
trazi za tacnom dijagnozom, pacijent promeni
prosec¢no 8 lekara razlicitih specijalnosti i dobije
prosec¢no 3 pogresne dijagnoze. Nije neuobicaje-
no da pacijenti sa retkim bolestima budu pogres-
no dijagnostikovani. U nekim slucajevima pogres-
na dijagnoza znaci godine neuspesnog lecenja.
Dijagnoza mnogih retkih bolesti je otezana skupim
testiranjem i ograni¢enom pristupu najsavremeni-
Jjim dijagnostickim metodama. Ovi pacijenti se su-
ocavaju sa dijagnostickom odisejom i Cesto prola-
ze kroz opsezne i skupe preglede u nekoliko
institucija. Uprkos tome, pacijenti ostaju nedija-
gnostikovani ili cak pogresno dijagnostikovani, sto
pravi dodatni emocionalni stres pacijentima i ¢la-
novima porodice.

Bojana Mirosavljevic

U saradnji sa istrazivackom agencijom “Ni-
namedia™ iz Novog Sada, nase udruzenje je
sprovelo istrazivacki projekat na temuret-
kih bolesti, kako bi se sagledala stanovista
i informisanost razlic¢itih ciljnih grupa na
ovu temu.

Sve detalje ovog istrazivanja mozete proci-
tati u ovom broju naseg ¢asopisa,ali bih iz-
dvojila specijalno jedan rezultat ovog
istrazivanja na koji smo veoma ponosni, a
to je drasti¢no skraé¢enje vremena do us-
postavljanja tacne dijagnoze u Srbiji u od-
nosu na evropske statistike- 39.6% ispita-
nika je dobilo dijagnozu retke bolesti u
prvih 6 meseci nakon pojave prvih simpto-
ma, dok je za 43.6% taj proces trajao duze
od godinu dana (najcesce od 1 do 3 godi-
ne). Najveci doprinos ovome je sigurno dao
tzv. Zojin zakon (Zakon o prevenciji i dija-
gnostici genetickih bolesti, geneticki us-
lovljenih anomalija i retkih bolesti Repu-
blike Srbije ) koji se veé¢ 10 godina
primenjuje u Srbiji i koji se koristi u svetu
kao primer dobre prakse, ali kao inspiracija
mnogih drugih inicijativa za unapredenje
dijagnostike retkih bolesti Koliko su dobra
nasa strateska zalaganja govori i €injenica
da se u zemljama EU godinama govori o
ovoj temi, ali tek sada ERDERA (evropska
alijansa za istrazivanje retkih bolesti) po-
stavlja jasan strateski cilj za 2025. da se di-
Jjagnoza mora utvrditi u roku od 6 meseci
od prvih simptoma. Kroz ovaj cilj, ERDERA
doprinosi skra¢ivanju dijagnosticke odise-
je. Drago nam je da smo bili inspiracija u
ostvarenju ovako vazne inicijative.

Kroz razmenu informacija, ideja, iskustava i najno-
vijih istrazivackih saznanja,nadamo se da ¢emo
unaprediti nase razumevanje i pristupe u dijagno-
stici retkih bolesti. Ova konferencija predstavlja
priliku da zajedno radimo na boljem sutra za sve
pacijente koji se bore sa retkim bolestima. Veruje-
mo da ¢emo danasnjom konferencijom otvoriti i
nova pitanja i potaknuti sve aktere na razmisljanje
i delovanje. Pozivamo vas na aktivno ucesce, sve
ideje, sugestije i zakljucke cemo zapisati i podeliti
svima nakon konferencije. Ova konferencija je pri-
lika da se Cuje vas glas.Jos jednom, dobrodosli na
V regionalnu konferenciju o retkim bolestima. Ze-
lim vam produktivan i inspirativan dan pun novih
saznanja i mogucnosti.

Hvala vam sto ste deo ove vazne inicijative.



Hotel Sheraton, Novi Sad

09:00-9:30  Registracija ucesnika, kafa dobrodoslice

9:30-10:00 Ceremonija otvaranja

UVOD — Zakonske regulative

10:00-10:15 »Znacaj rane dijagnostike - evropski trend ,,6 meseci*
Darija Julkovska, ERDERA - Evropski program za retke bolesti

10:15-10:30 »Status osoba sa retkim bolestima i pravo na dijagnozu iz ugla medicinskog prava”
Prof. dr Hajrija Mujovi¢, Institut drustvenih nauka, Centar za pravna istrazivanja

10:30-10:45 “Trenutna situacija u dijagnostici retkih bolesti u Srbiji”
Olivera Jovovi¢, Nacionalna organizacija za retke bolesti Srbije, predsednica

10:45-11:00 "Dijagnostika rijetkih bolesti u Republici Srpskoj: izazovi i prednosti male populacije”
doc. Dr Nina Mari¢, Klinika za djecije bolesti UKC Republika Srpska,
Rukovodilac Centra za rijetke bolesti Republike Srpske

11:00-11:15 “Inicijativa R69 - ICD-10 kod za "nespecificha bolest”
Helen Hernandez, Kal research Initiative - Inicijativa R69
11:15-11:30 “Digitalna reSenja za dijagnosticku odiseju”

Vukasin Radulovic¢ , Heliant, direktor
11:30-11:40 Panel - pitanja

PREGLED — Prediktivna dijagnostika

11:40-12:00 “Skrining nosilaca genetskih oboljenja u doba genomske medicine”
Borislav Simovi¢, Premium Genetics

12:00-12:20 “Preimplantaciono genetsko testiranje monogenetskih
bolesti (PGT-M) za sve parove u riziku od retkih bolesti“
Jakub Horak, Ph.D., Direktor preimplantacionog genetskog testiranja (PGT), GENNET
Centar za medicinsku genetiku i reproduktivnu medicinu, ¢lan odbora PGDIS-Medunarodnog
drustva za preimplantacionu geneticku dijagnostiku, SAD

12:20-12:40 “Prenatalni skrining poremecaja nasledne osnove u Srbiji"
Prim. dr sci. med. Aleksandra Novakov Mikic, Poliklinika Novakov

12:40-12:50 Panel - pitanja

12:50-13:30 Rucak



PREGLED — Ciljana dijagnostika

13:30-13:45 Helene Cederroth, Wilhelm Foundation, Internacionalna mreza nedijagnostifikovanih, Svedska

13:45-14:00 “lzazovi laboratorijske dijagnostike nasljednih
metabolickih poremecaja u doba novih tehnologija”
Dr. sc. Ksenija Fumi¢, Zavod za medicinsku biokemiju i hematologiju
Farmaceutsko-biokemijskog fakulteta Sveucilista u Zagrebu

14:00-14:25 »Sadasnjost i buducénost primene sekvenciranja
nove generacije u dijagnostici retkih bolesti*
Dr Maja Stojiljkovic, naucni savetnik, Institut za molekularnu biologiju
i geneticko inzenjerstvo, Univerzitet u Beogradu

14:25-14:40 »Dijagnostika i nove mogucnosti lecenja teskog niskog rasta“
doc. Dr Primoz Kotnik dr.med., Univerzitetski klinicki centar Ljubljana Pedijatrijska
klinika Klinicki odsek za endokrinologiju, dijabetes i bolesti metabolizma, Ljubljana, Slovenija

14:40-14:55 »1zazovi u dijagnostici genetickih bolesti u Srbiji danas*
Prof. dr Goran Cuturilo, Univerzitetska decija bolnica Beograd

14:55-15:10 “Zasto je vazna pravovremena dijagnostika retkih bolesti”
Dr Neena Nizar, Janssen Foundation, USA

15:10-15:25 “Dijagnostika naslednih bolesti kostiju”
doc. dr Adrijan Sarajlija, Institut za zdravstvenu zastitu
majke i deteta Srbije ,Dr Vukan Cupi¢", Beograd

15:25-15:35 Panel — pitanja

15:35-15:50 Kafe pauza

15:50-16:05 »1zazovi u dijagnostici Vilijjamsovog sindroma“
dr. med. Sanda Huljev Frkovi¢, specijalista pedijatrije, KBC Zagreb-Rebro, Hrvatska
dr Aleksandra Perovic¢, vanredni profesor, Univerzitetski koledz u Londonu, Velika Britanija

16:05-16:20 “Dijagnostika retkih bolesti u Vojvodini*
Prof. dr lvana Kavecan Specijalista pedijatrije, subspecijalista klinicke genetike,
Institut za zdravstvenu zastitu dece i omladine Vojvodine

16:20-16:35 wIskustva UKCS u dijagnostici retkih bolesti i putevi unapredjenja”
Prof. dr Zorica Sumarac, Centar za medicinsku biohemiju, Univerzitetski klini¢ki centar Srbije, Beograd

16:35-16:50 “Znacaj genetickog testiranja u dijagnostici retkih neuroloskih bolesti adultnog doba
Dr Milena Jankovi¢, naucni savetnik, Laboratorija za molekularnu geneticku dijagnostiku
neuroloskih bolesti, Klinika za neurologiju, Univerzitetski klinicki centar Srbije

16:50-17:05 “Cegat - savremena genetska dijagnostika retkih bolesti”
Dr Aleksandar Antovi¢, Medicinski Direktor, Family Health

17:05-17:15 Panel — pitanja

PANEL Dijagnoza tuberozne skleroze iz ugla klinicara i pacijenta
DISKUSIJA: Moderator: lvana Badnjarevi¢
17:15-18:00 Tamara Brtan, majka devojcice obolele od tuberozne skleroze

Dr Galina Stevanovié, Klinika za neurologiju i psihijatriju za decu i omladinu u Beogradu

Prim. dr sci. med. Aleksandra Novakov Miki¢, Poliklinika Novakov

Q&A

Zakljucci i zatvaranje
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ISTRAZIVANJE NA TEMU
RETKIH BOLESTI

U SRBILJI

Na inicijativu Udruzenja
“Zivot”, a u saradnji sa
istrazivackom agencijom
“Ninamedia” iz Novog Sada, u
Srbiji su po prvi put realizovani
istrazivacki projekti na temu
retkih bolesti, kako bi se
sagledala stanovista i
informisanost razlicitih ciljnih
grupa na ovu temu. Projekat je
obuhvatao dva segmenta:
istrazivanje opste populacije
punoletnih gradana u
Republici Srbiji i istrazivanje
sa ¢lanovima porodice koji
imaju dete / ¢lana porodice
koji ima uspostavljenu
dijagnozu retke bolesti.

ISTRAZIVANJE SA OPSTOM
POPULACIJOM punoletnih
gradana Srbije realizovano je
tokom jula i avgusta meseca
2024.godine, koristeci TAPI me-
todu sakupljanja podataka (li¢c-
no intervjuisanja u domovima
ispitanika uz pomoc tablet ure-
daja). Cilj istrazivanja je bio da
se ispita stepen opste informi-
sanosti prosecnog gradanina u
Srbiji o retkim bolestima. U
istrazivanju je ucestvovalo 1008
ispitanika. Kljucni rezultati do-
bijeni istrazivanjem ukazuju na
sledece:
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Retke bolesti za koje su ispitanici najcesce Culi i
prepoznaju kao takve su retki tumori, spinalna
misicna atrofija (SMA) i epidermolysis bullosa
(“dete leptir").

Vecina ispitanika (42,1%) smatra da se "retke
bolesti” retko ili nikada ne pominju u medijima,
sto ukazuje na potrebu za vecom medijskom
paznjom i podizanjem svesti o ovoj temi.

77,3% ispitanika nije imalo priliku da cuje ili vidi
bilo kakav sadrzaj u medijima na temu retkih
bolesti. Medu onima koji su bili informisani, naj-
cesci izvori informacija bili su televizija (najce-
sce RTS), drustvene mreze (najcesce Facebo-
ok) i internet portali (najcesce Blic).

Preko 80% ispitanika veruje da bi trebalo biti
vise sadrzaja na temu retkih bolesti. Preporu-
Cuju da se informacije najbolje prenose kroz
diskusije sa lekarima razlicitin specijalizacija,
kroz priCe iz svakodnevnog zivota dece obolele
od retkih bolesti i intervjue sa clanovima poro-
dica.

Kada bi ispitanicima zatrebale
informacije o retkim bolestima,
vecina bi ih potrazila od
zdravstvenih radnika (njima
najvise veruju).

Oko 60% ispitanih smatra da je tesko ili veoma
tesko dobiti dijagnozu retke bolesti u Srbiji.

22,7% ispitanika veruje da oboleli dobijaju
neku vrstu pomoci od drzave (u vidu finansijske
pomoci, placene terapije ili usluga tude nege).

7,9% ispitanika ima saznanja da u Srbiji postoji
baza retkih bolesti

30,4% ispitanika culo je za "Zojin zakon" (iako
vecina ne zna tac¢ne pojedinostina koje seod-
Nosi).

ISTRAZIVANJE SA CLANOVIMA PORODICE koji
imaju nekoga obolelog sa uspostavljenom dija-
gnozom retke bolestitakode je realizovano u
periodu tokom jula i avgusta meseca 2024.go-
dine, koristeci CAWI metodu sakupljanja poda-
taka (popunjavanje upitnika preko linka). Cilj
istrazivanja je bio da se ispita polozaj i potesko-

ce sa kojima se susrecu oboleli od retkih bole-
sti i njihovi clanovi porodice, kao i njihovo isku-
stvo u procesu dijagnostike i leCenja retke
bolesti. U istrazivanju je ucestvovalo 102 ispita-
nika. Kljucni rezultati dobijeni istrazivanjem
ukazuju na sledece:

56.1% ucesnika u istrazivanju navodi da jeu nji-
hovoj porodicioboleli ¢lan od retke bolesti -
dete.

60% ispitanih culo je da postoji baza retkih bo-
lesti u Srbiji i zna na sta se ona odnosi, 36% culo
za je za bazu retkih bolesti, ali nije sasvim sigur-
no na Sta se odnosi, dok 3.9% ispitanih ne zna
nista o tome.

Skoro polovina anketiranog dela culo je za
,Z0jin zakon". Vise od cetvrtine ispitanih culo je
za ,,Zojin zakon", ali ne umeju da navedu na sta
se tacno odnosi (27.5%), dok je nesSto manji deo
onih koji navode da ne znaju nista o ,,Zojinom
zakonu" (23.5%).

Najveci deo ispitanih (80.4%) navodi da do
sada u njihovoj porodici niko nije bolovao od
iste ili neke druge retke bolesti; 12.7% saopsStava
da je od iste retke bolesti bolovao neko od ¢la-
nova porodice.

U 60.8% slucajeva dijagnoza retke bolesti us-
postavljena je nakon uocenih prvih simptoma;
37.3% dobilo je dijagnoze odmah nakon rode-
nja, 2% pre rodenja.

Odmah po rodenju su uoceni prvi simptomi kad
je i uspostavljena dijagnoza (38.6%). U 25.7%
slucajeva bilo je potrebno da prode do godinu
dana nakon zapazenih prvih simptoma do us-
postavljanja dijagnoze.

Naziv retke bolesti potvrden je testovima i pre-
tragama u prvih 6 meseci nakon pojave prvih
simptoma u 39.6% slucajeva, dok je je za 43.6%
taj proces trajao duze od godinu dana (najce-
S¢e od 1 do 3 godine).

Navodene su razliCite vrste specijalinosti lekara
koje su ispitani posecivali dok nisu ustanovili
tacnu dijagnozu (u proseku 3 razlicite specijal-
nosti lekara, minimum 1, maksimum 15).
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PRIRUCNIK O PRAVIMA

Savez zarijetke bolesti Republike Srpske

Prirucnik o pravima je izraden sa ciljem omogucavanja veceg
razumijevanja prava iz domena zdravstvene, socijalne i djecije
zastite i zdravstvenog osiguranja prvenstveno za korisnike
oboljele od rijetkih bolesti i njihove porodice, ali svakako moze
biti koristan oboljelim od razlicitih hroni¢nih bolesti, jer na
jednom mjestu objedinjeno daje presjek vazece regulative iz
zakonskih i podzakonskih akata u Republici Srpskoj, ali i Ustava
Republike Srpske, Bosne i Hercegovine i medunarodnih akata.

Prvi put smo Prirucnik o pravima
izradili 2019. godine u cilju pomoci
porodicama oboljelih da bolje ra-
zumiju i ostvare svoja prava. Medu-
tim, od tada su se svi zakonski akti
koji regulisu oblast zdravstvene za-
Stite, zdravstvenog osiguranja i so-
cijalne zastite u Republici Srpskoj
znacajno izmjenili, te se samim tim
pojavila potreba izrade novog Pri-
rucnika. Ovo je dosta opsirniji i sve-
obuhvatniji prirucnik, jer smo zago-
varajuci potrebe oboljelih i njihovih
porodica tokom posljednjih nekoli-
ko godina dosta naucili i kroz sud-
sku praksu i postupanje u konkret-
nim pojedinacnim zalbama i
tuzbama stranaka u cilju ostvarenja
njihovih prava.

Tekst Prirucnika je pripremila advo-
kat Dragana Stankovic, koja vec
nekoliko godina na osnovu zaklju-
cenog Memoranduma o saradniji
sa Savezom za rijetke bolesti Re-
publike Srpske pruza pravne savje-
te za clanove Saveza, kojima je
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pravni savjet kroz Liniju pomoci Saveza be-
splatan. Obzirom da je dalje mnoge stranke
zastupala pojedinacno u ostvarenju njihovih
prava, heosporno je da ima dovoljno struc-
nog znanja i iskustva koje je sublimirala na
94 strane ovog sveobuhvatnog Prirucnika.

Uredivanje nacina ostvarivanja prava nacel-
No nije propisivanje ili ogranicvanje prava,
medutim, nacin ostvarivanja moze u nekim
okolnostima predstavljati faktiCko ogranice-
nje prava (npr. pretjerano slozen ili sustinski
nerazuman nacin ostvarivanja prava, nemo-
guc nacin ostvarivanja prava). Stoga je, pre-
ma autorima ovog prirucnika, bitno upoznati
se dobro sa odredbama zakona, i rukovoditi
se njima.

Rijetke bolesti kao kategorija se spominju i
prepoznati su u nekoliko zakona u Republici
Srpskoj, ipak praksa je pokazala da zbog ne-
dovoljnog poznavanja specificnosti rijetkih
bolesti, sluzbenici, komisije i druga tijela koja
Su prva instanca u zaprimanju zahtjeva i sa-
vjetovanja oboljelih o njihovim pravima cCe-
sto ne pruze dovoljno informacija oboljelim,
jerih nisami, zbog specificnosti rijetkih bole-
sti, ne razumiju dovoljno.

Odlucujuci o pravima iz zdravstvene, socijal-
ne i djecije zastite (ali i o drugim pravima),
upravni organi moraju da postupaju u skla-
du sa Zakonom o opstem upravhom po-
stupku, koji strankama - tj. licima o Cijem se
pravu odlucuje — obezbjeduje Siroku zastitu
prava.Upravni organi tako moraju da: Stite
prava stranaka i da im pomazu da njihova
neukost ili neznanje ne budu na stetu njiho-
vih prava, utvrde sve cCinjenice i okolnosti
bitne za donosSenje pravilne i zakonite odlu-
ke, Cak i onda kada stranka ne podnese
sama sve dokaze, i da saslusaju stranku i
omoguce joj da se izjasni o svim bitnim okol-
nostima i Cinjenicama.

Stranka ima pravo da dobija potrebna oba-
vjestenja o svom predmetu, kao i da razgle-
da spise svog predmeta i da ih umnozava |
da dobija potrebnaobavjestenja. Zahtjev se

podnosi organu kod kojeg se spisi nalaze, a
ako ovaj odbije uvid, makar ga odbio i usme-
no, na to se moze izjaviti zalba u roku od 24
sata, 0 kojoj se mora odluciti u roku od 48
sati.

Obzirom da je praksa pokazala da, kako smo
vec pomenuli, organi ne rade uvijek kako
nalaze Zakon o upravnom postupku, kao i
da stranke ne poznaju svoja prava i moguc-
nosti, a nerijetko i ne razumiju ono sto im je
upravni organ savjetovao, Prirucnik o pravi-
ma je jedna u nizu aktivnosti koje su se po-
kazale kao neophodne.

Upravo zato, savjetujemo clanove Saveza i
informisemo ih o pravima koja imaju. Kroz
ovaj Prirucnik zelimo dodatno ojacati njihove
kapacitete u razumijevanju mogucnosti koje
iImaju i prava koja mogu ostvariti kroz posto-
jecu zakonsku regulativu u Republici Srp-
skoj.

Prirucnik o pravima je dostupan

u online verziji na link-u:
https.//savezzarijetke.org/prirucnik-o-pravima-2024
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Dogodilo se...

MEDUNARODNI XXIlII

SRPSKI KONGRES MEDICINSKE
BIOHEMIJE | LABORATORIJSKE
DIJAGNOSTIKE

U Beogradu je
od 16-18.septembra
2024. godine odrzan
Medunarodni XXIII
Srpski kongres
medicinske biohemije
i laboratorijske
medicine, u
organizaciji Drustva
medicinskih
biohemicara Srbije i
Farmaceutskog
fakulteta, Univerziteta
u Beogradu.

Kongres je odrzan pod pokrovi- |
teljstvom Medunarodne federa-

cije za klinicku hemiju i laborato-

rijsku medicinu - IFCC
(International Federation of Clini- £
cal Chemistry and Laboratory [

Medicine) i Balkanske klinicko la- 11
boratorijske federacije - BCLF B
(Balkan Clinical Laboratory Fe-
deration), kao i Ministarstva pro-

10 Rec za Zivot



svete, nauke i tehnoloskog ra-
zvoja | Ministartsva zdravlja
Republike Srbije.

Ovaj kongres bio je posvecen
inovacijama i trendovima koji ¢ce
oblikovati buducnost laboratorij-
ske dijagnostike.

U okviru diskusije na temu Gen-
ska terapija i retke bolesti, uce-
Sce je uzela i Bojana Mirosavlje-
vic, predsednica  Udruzenja
“Zivot" koja je govorila o statusu
retkih bolesti u Republici Srbiji -
gde smo danas.

Veoma je vazno da je na jednom
tako znacajnom kongresu bilo
reCi o retkim bolestima, znacaju
dijagnostike i geneticke terapije
u retkim bolestima.

Rec za Zivot
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7. oktobra, Galerija O30ne
Art Space u Beogradu,
okupila je zajednicu
obolelih od retkih bolesti
koja je u prethodnom
periodu ucestvovala u
rastu podcasta
sRareandShare".

U drustvu prijatelja i sagovornika, kao i sa-
govornica iz snimljenih epizoda, autori pod-
casta: Ana i Dejan Pataki su se zahvalili oku-
plienima na dolasku, podrsci i entuzijazmu
koji dele da se izazovi sa kojima se suocava-
ju oboleli od retkih bolesti, kao i ¢lanovi nji-
hovih porodica priblize Siroj drustvenoj za-
jednici.

Dejan Pataki je predstavio kolaboraciju sa
kreativhom ekipom koju ¢ine momci iz ,Lep
ko lutka, dobar ko leba) #LKLDKL i AltTab-
Makerspace, koji su izradili unikatne rancice
sa motivom crnog bisera kao najrede poja-
ve u prirodi. Organizovana je prodajna izloz-

ba kako bi se obezbedila odrzivost podca-
sta ,RareandShare" i nastavak snimanja
epizoda.

Na samom dogadaju, obratili su se i Neboj-
Sa Babic, iz Orange studio, kao i dr Vladimir
Vuckovi¢ u ime Mokrogorske skole me-
nadzmenta, koja je bila mesto inspiracije i
povezivanja da se performans ,95 za 5" i
prodajna izlozba dese.

U poslednjem delu programa, Ana Pataki je
moderirala razgovor o inicijativi za uvodenje
preimplantacionog genetskog testiranja u
Uputstvo za sprovodenje lecenja neplod-
nosti postupcima biomedicinskipotpomo-
gnog oplodenja (BMPO) na teret sredstava
obaveznog zdravstvenog osiguranja, koju
su podneli:

- Udruzenje ,Zivot"

- Udruzenje ,Sansa za roditeljstvo" i

+ Nacionalna organizacija za retke bolesti
Srbije

Anine sagovornice su bile:

- Bojana Mirosavljevi¢, embriolog, koordi-
natorka regionalnog projekta ,Baza ret-



kih bolesti* i predsednica Udruzenja ,,Zi-
vot*,

+ Dragana Krsti¢, predstavnica Udruzenja
.Sansa za zivot"

Sagovornice su istakle da je ova inicijativa
namenjena svim parovima koji se suocavaju
sa neplodnoscu, kao i porodicama sa opte-
recenom porodichom anamnezom, kada su
u pitanju retke bolesti. Nedostaje nam do-
voljan broj obucenih embriologa, buduci da
Zojin zakon (usvojen 2015. godine) pruza

mogucnost ove usluge o trosku Republic-
kog fonda za zdravstveno osiguranje.

Ostatak veceri je protekao u pozitivhoj
atmosferi, razgovoru i druzenju. Sve vreme
trajanja dogadaja trajala je prodajna izlozba
rancica, koje su prisutni mogli kupiti sa ci-
liem podrske odrzivosti podcasta ,Rare-
andShare’, regionalnog projekta koji oku-
plja sagovornike iz zajednice obolelih od
retkih bolesti, a pokrece teme o kojima se
RETKO prica.

Tim podcasta ,RareandShare*



Dogodilo se...

EUPATI PATIENT EXPERT TRENING

Osvrt na edukaciju i njen uticaj
na zajednicu obolelih od retkih
bolesti

Oboleli od retkih bolesti ¢esto se suoc¢avaju sa brojnim izazovima,
ukljucujuci nedostatak informacija i podrske. EUPATI (European
Patients’ Academy on Therapeutic Innovation) pruza obolelima priliku
za usavrsavanje, da postanu edukovani i aktivni uéesnici u procesu
istrazivanja i razvoja lekova, te da doprinesu razvoju ukljuc¢ujudi
perspektivu pacijenta.

Uz preporuku i podrsku predstavnika iz
prethodnih generacija, pet predstavnica
udruzenja iz Srbije pohadalo je i uspesno
savladalo trening u sedmoj generaciji Pa-
tient Expert treninga, donoseci znacajnu
vrednost za zajednicu obolelih od retkih i
hronicnih bolesti u Srbiji.

14 Rec za zZivot

STA JE EUPATI PATIENT EXPERT TRENING
PROGRAM (PETP)?

EUPATI program obuke za predstavnike pa-
cijenata koji dobijaju zvanje “patient expert”
predstavlija sveobuhvatnu edukaciju o pro-
cesu razvoja lekova. Obuhvata detaljno
objasnjenje faza istrazivanja i razvoja lekova



(R&D), ukljucujuci dizajn, klnicke studije, kao
I regulatorne procese i procenu zdravstve-
nih tehnologije (HTA).

Pored detaljnih informacija o svakom koraku
u tom procesu, obuka takode nudi metodo-
logije, tehnike i naCine na koje pacijenti
mogu aktivho ucestvovati u svakoj fazi.

Glavni cilj programa je sticanje osnovnog
razumevanja procesa istrazivanja i razvoja
lekova, kao i uloge pacijenata, a istovreme-
no se fokusira na izgradnju kapaciteta unu-
tar zajednice pacijenata kako bi preuzeli ak-
tivniju ulogu u saradnji sa svim relevantnim
zainteresovanim stranama.

EUPATI Patient Expert trening je program
dizajniran da osnazi obolele i njihove pred-
stavnike znanjem o razvoju lekova, regula-
tornim procesima i nac¢inu kako najbolje
zastupati interese pacijenata. Program tra-

je godinu dana i ukljucuje razliCite oblike
ucenja, kao sto su online seminari, radionice
i studije slucaja.

KLJUCNI MOMENT TRENINGA

Obuka koja je trajala od jeseni 2023. do okto-
bra 2024. godine okupila je 85 ucesnika iz
razliCitih zemalja i razlicitih medicinskih
oblasti, od kojih je pet ucesnica iz Srbije,
medu kojima su dve predstavnice udruzenja
za retke bolesti.

Ucesnici su imali priliku da uce od struc¢nja-
ka iz akademske zajednice, regulatornih
tela, farmaceutske industrije i iskusnih pred-
stavnika pacijenta. Njihova iskustva i znanja
su nam bila od sustinskog znacaja za zago-
varanje unapredenja pristupa pacijenata u
istrazivackim procesima koja se odnose na
Srbiju, ali i zemlje regiona.

Ceremonija dodele diploma odrzana je
24.10.2024. godine u Madridu (Spanija) dajuci
posebnu priliku polaznicima da se dodatno
zblize nakon 12 meseci rada u online okru-
zenju.

KOJI JE UTICAJ NA ZAJEDNICU OBOLELIH
OD RETKIH BOLESTI?

Jedan od glavnih ciljeva ucesca na treningu
bio je osnariti glas pacijenata. Predstavnice
vise udruzenja koje su ucestvovale, zajedno
sa kolegama iz drugih organizacija, unapre-
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Bojana Mirosavljevi¢ kao jedan od prvih EUPATI
Patient Expert-a jos od 2015 godine, prisustvovala
je dogadaju EUPATI Annual General Meeting, koji
je odrzan 26.-27. septembra u Briselu. Na ovom
vaznom dogadaju su predstavnici pacijenata, na-
cionalne platforme i partneri udruzeno istrazivali
buducnost ukljuCivanja pacijenata i edukacije u
zdravstvu. Veoma je vazno Sto su nasi predstavni-
ci pacijenata deo EUPATI zajednice jer se na taj
nacin omogucava umrezavanje sa drugim pred-
stavnicima pacijenata i unapreduju strategije za-
stupanja pacijenata u Srbiji.

16 Rec za zZivot

dile su vestine efektivne komunikacije sa
donosiocima odluka, sto moze dovesti do
boljeg razumevanja potreba pacijenata | nji-
hovih porodica.

Trening je obuhvatio teme poput klinickih
ispitivanja, etickih pitanja i prava pacije-
nata. Ove informacije su od kljucnog znaca-
ja za obolele od retkih bolesti, za prevazila-
zenje teskoca sa kojima se suocCavaju u
navedenim oblastima.

Predstavnice Udruzenja “Hrabrisa - Lil Bra-
ve One’, "Krila u nama’, "Alergija i ja" kao i
‘Hronos” suimale priliku da se povezu sa
drugim pacijentima i strucnjacima, sto ce si-
gurno rezultirati stvaranjem novih partner-
stava i podrske unutar zajednice.

UMESTO ZAKLJUCKA, NOVI POCETAK
EUPATI Patient Expert trening predstavija
vazan korak ka jacanju uloge pacijenata u
procesu razvoja lekova.

Polaznice sedme generacije se pridruzuju
ekspertima iz ranijih generacija koji Cine
dragocenu bazu znanja i vestina u oblasti
zastupanja pacijenata u oblasti retkih, hro-
nicnih i nezaraznih bolesti.

Osnazivanjem obolelih od retkih bolesti,
ovaj program moze pomoci u oblikovanju
buducnosti zdravstvene zastite i istraziva-
nja, cime se poboljSava kvalitet zivota svih
pacijenata.

Ovo svakako nije kraj, ve¢ pocetak rada na
gradenju mreze i boljem zastupanju intere-
sa pacijenata u razlicitim oblastima.

Ako vam treba informacija, konsultacija ili
podrska - kontaktirajte nekog od EUPATI
sertifikovanih eksperata iz udruzenja Zivot
(www.zivot.org) i Hrabrisa (www.hrabrisa.rs),
stojimo vam na raspolaganju sa nasim zna-
njima, vestinama i mrezom kontakata.

Tekst pripremile sertifikovane polaznice sedme
generacije EUPATI PETP akademije:

Ana Pataki (linkedin.com/in/anapataki)
Ivana Badnjarevic¢ (linkedin.com/in/ivanabadnjarevic)



Dogodilo se..

U Beogradu, u Parku Prijateljstva Usce 13. 10. 2024.
odrzan je dogadaj

PODRSKA OBOLELIMA
OD RETKIH BOLESTI

U ORGANIZACIJI NACIONALNOG SAVEZA RETKIH BOLESTI SRBIJE-SRBS.

Na dogadaju je ucestvovalo 23 lekara koji se
bave lecenjem retkih bolesti svih specijal-
nosti koji su bili rasporedeni po pultovima,
takode postojao je pult za psiholosku podrs-
ku sa dva psihijatra i dva psihologa, takode
pult sa nutricionistima.Na dva pulta su se na-
lazili predstavnici RFZO-a koji su davali infor-
macije o lekovima, pomagalima i terapijama,
kao i predstavnici kancelarije za retke bolesti
pri MINBPD koji su davali savete u vezi po-
drske i prava obolelih. Za decu je organizo-
van animatorski program od strane cetiri
vaspitaca, klovan koji je zabavljao decu, sko-
lica sporta Skocica koja je postavila poligone
prilagodene obolelima gde su deca tokom
celog dogadaja vezbala spram svojih mo-

gucnosti. Deci su podeljeni paketici. Od
predstavnika vlasti obratila se ministarka za
brigu o porodici i demografiju Milica Burde-
vi¢c Stamenkovski, potom direktorka RFZO-a
prof. dr Sanja Radojevi¢ Skodri¢, predsedni-
ca Saveza Marija Mitrovic¢, kao i Zoran Jeli¢
predsednik Ustanove Socijalne zastite
‘Down sindrom centra” iz Republike Srpske
koji su bili pocasni gosti sa kojima je potpisan
sporazum o medusobnoj sararadnji.
Dogadaj je protekao u radostii smehu dece,
roditelji su resili dileme i dobili odgovore na
pitanja koja su ih mucila, zadovoljstvo je bilo
ogromno.

Marija Mitrovic
Nacionalni savez retkih bolesti Srbije-SRBS
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Dogodilo se..

SESTI

MEDUNARODNI

FESTIVAL
VANTELESNE
OPLODNUJIE

Sesti medunarodni Festival potpomognute
oplodnje odrzan je u Beogradu 09. oktobra.
Program je osmisljen da pomogne svima koji-
ma je pomoc na putu do bebe potrebna, jer je
sve bilo usmereno upravo ka reSavanju pro-
blema neplodnosti, okrenuto edukaciji, bo-
lem informisanju i pronalazenju resenja.

Nemogucnost da se ostvari trudnoca izaziva
strahove, tugu, anksioznost, a od strane okoli-
ne moze izazvati nerazumevanje. More nedo-
umica zna cesto da izazove mnoga losa ose-
¢anja. Cesto i kada imamo predlozeno resenje,
poput donacije, surogata ili usvajanja, imamo
moralnih i emocionalnih poteskoca da to re-
Senje prihvatimo. Zato je Udruzenje Sansa za
roditeljstvo celokupnim programom Festi-
vala pokusalo da pomogne da se zajedno
nade nacin da se prevazidu ove poteskoce.

Odrzano je 5 veoma zanimljivih panel disku-
sija, na kojima se govorilo sa vise od 15 IVF
stru¢njaka. Odrzane su 4 zanimljive radioni-
ce na kojima je bilo reci o akupunkturi, preim-
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plantacionoj dijagnostici embriona, aviva vez-
bama, kao i psiholoska radionica.

Veliko interesovanje od strane samih pacije-
nata vladalo je za radionicu koju je odrzala
Bojana Mirosavljevic, predsednica Udruzenja
“Zivot" o preimplantacionom genetskom te-
stiranju koje predstavlja pregled embriona na
pocCetku njegovog razvoja, pre nego sto se
transferuje u matericu, a pomocu kojeg se
moze saznati da li postoji rizik da se razvije
neki genetski poremecaj kod potomstva.

Odrzane su brojne individualne besplatne
konsultacije koje uvek privuku najvecu pa-
znju jer parovi i pojedinci dobijaju konkretne
odgovore u vezi sa njihovim problemom.

Festival ve¢ dugo predstavlja podrsku svima
kojima je pomoc na putu do bebe potrebna.

Ukoliko imate bilo koje pitanje uvek nas mo-
zete kontaktirati na 061 624 5224 ili ham pisati
na festival@sansazaroditeljstvo.org.rs

Udruzenje Sansa za roditeljstvo
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Moje ime je Stankovi¢ Vanja, imam 26
godina i ovo je moja prica o Pompeo-
voj bolesti. Naime, rodena sam kao
drugo dete iz uredne trudnoce. Kao
beba sve se ¢inilo normalnim dok ni-
sam prohodala i tada dolazi do pri-
mecivanja prvih simptoma.

Porodica mi je pricala kako su zapazili moje
ucCestalo padanje na ravhom, tesko ustajanje
sa nose ili prilikom pada. Bila sam primetno
sporija u odnosu na svoje vrsnjake, a prelo-
mni trenutak je bio kada je moja majka pri-
metila da se moj rodak znatno brze penje uz
stepenice od mene, dok je meni trebalo vise
vremena, a penjanje je bilo otezano. Misljenja
lekara bila su da sam samo “trapavo” dete i
da je sve u redu. Medutim, ti simptomi su se
nastavili i moje ispitivanje u Beogradu pocinje
2002. godine.

U vreme kada sam se ja rodila, moja rodena
tetka je uveliko iSla na ispitivanja u Beogradu
gde su joj do tada radene dve biopsije. Me-
dutim, analize nisu dale nikakve rezultate.
Tetka je takode imala simptome poput slabo-
je do tada vodila prilicho normalan, svakod-
nevni zivot. Sa mojim rodenjem dolazi se do
pretpostavke da tetka i ja bolujiemo od iste
bolesti i tada pocinju nasa visegodisnja ispiti-
vanja. Hospitalizovane smo vise puta na par
meseci gde su radeni razni pregledi popur
elektromiografije, biopsije i slicno. U medu-
vremenu, ja pohadam osnovnu skolu, vodim
sasvim normalan zivot i druzim se sa drugom
decom, iako sam veliki deo osnovne Skole
provela u bolnici. Dijagnostikovanje je trajalo
punih 9 godina. Sve to vreme simptomi su se
manifestovali, ja sam naucila da zivim sa nji-
ma i da funkcionisem apsolutno normalno
kao i sva druga deca iako u tom trenutku ni-
sam imala naziv niti objasnjenje za svoje sta-
nje. Tek 2011. godine sa radenjem genetike
ustanovljeno je da tetka i ja bolujemo od iste
bolesti pod nazivom Pompeova bolest i tada
po prvi put dobijamo ime za nesto sa ¢im se
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borimo godinama. Ubrzo nakon toga poci-
njem da dobijam terapiju prva, kao maloletno
dete sa prioritetom, dok je tetka krenula da
prima terapiju nesto kasnije. Terapija se prima
intravenski putem infuzije na dve nedelje i
mora da se prima tokom Citavog zivota.

Pompeova bolest spada u retke, genetske
bolesti i laicki bi se mogla objasniti kao obr-
nuti proces u metabolizmu. Zbog nedostatka
enzima u organizmu koji bi razlagao glikogen,
ma i jetri. Nagomilavanje glikogena dovodi
do slabosti svih misica i na taj nacin utice na
kretanje, fizicku aktivnost, svakodnevni zivot i
sli¢no. Zivot sa Pompeovom bolescu nije lak.

Svaka retka bolest mozZe
postati nas saveznik ukoliko
naucimo da je tako
doZivimo.



Svakodnevne rutinske aktiv-
nosti mogu predstavljati iza-
zov. Ponekad, jednostavno
hodanje ili penjanje uz stepe-
nice moze predstavljati napor.
Ipak, misljenja sam da se sve
desava sa razlogom i da se iz
svega moze izvuci najbolje.
Naucila sam da cenim male
stvari, dane kada se osecam
bolje i trenutke kada mogu
da provedem vreme sa volje-
nima bez prevelikog umora.
Kroz ovu borbu naucila sam
da budem istrajnija, da iz sva-
kog novog dana naucim ne-
Sto novo, a pre svega i da po-
mognem drugima.

Neminovno je da je podrska
bliskih judi bila kljucan fak-
tor za moje poimanje i od-
nos sa Pompeovom bole-
scu. Ako mene pitate, uvek
cu vam reci da sam odlicno,
da sebe smatram zdravom i
nimalo drugacijom od dru-
gih. Trudim se da vodim ak-
tivan zivot koliko god mi to
moje fizicko stanje dozvolja-
va. lako neki dani mogu biti
izazovni, verujem da svaka
prica o borbi sa retkim bole-
stima nosi sa sobom poruku.
Najbitnije je razumeti da ret-
ka bolest ne mora nuzno
predstavljati neprijatelia u
nasim zivotima, vec naprotiv.
Svaka retka bolest moze po-
stati nas saveznik ukoliko
naucimo da je tako dozivi-
mo. Ja jesam, zbog toga sam
jako srec¢naiispunjena, i ovo
je bila moja zivotna prica is-
pisana na par stranica.

Stankovic Vanja

Rec za zZivot
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HATTR AMILOIDOZA: PREGLED DIJAGNOZE | LECENJA
@Ldttéft@df
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POGLED NA AGRESIVNE | RETKE SIMPTOME NASLEDNE
TRANSTIRETINSKE AMILOIDOZE.
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Nasledna transtiretinska  amiloidoza
(hATTR) je poremecaj koji se ¢esto ne dija-
gnostikuje u dnevnoj praksi lekara specija-
liste, ali njena agresivna priroda i smrtono-
shi ishod sugerisu da bi trebalo da bude
uklju¢ena u listu diferencijalnih dijagnoza
kada se vidi pacijent sa kardiomiopatijom
ili neobjasnjivom neuropatijom. lzuzetno
retko, hATTR amiloidoza pogada 1 do 9 lju-
di na million stanovnika (prevalenca), sa
endemskim nivoima u Portugalu, Svedskoj
i Japanu, medutim, penetracija i prava pre-
valencija su nepoznati zbog nepoznatog
broja asimptomatskih i pogresno dijagno-
stikovanih pojedinaca. Bugarska , drzava
sa kojom se grani¢imo, ima do sada regi-
strovanih i potvrdenih oko 150 pacijena-
ta,uglavnom iz centralnog dela drzave.

HATTR: AUTOZOMNO DOMINANTNI
POREMECAJ

Transtiretin (TTR) je protein koji se proizvodi
uglavnom u jetri, ali mali deo proteina proizvodi
horoidni pleksus i pigmentni epitel retine. Naziv,
transtiretin protein, derivat je njegove funkcije.
Kao homotetramer, on prenosi tiroksin i prenosi
retinol, kompleksiran sa proteinom koji vezuje
retinol. Tetramerni protein je protein sa kvater-
narnom strukturom od cetiri podjedinice (tetra-
merni). Homotetrameri imaju Cetiri identicne po-
djedinice (kao Sto je glutation S-transferaza), a
heterotetrameri su kompleksi razlicitih podjedi-
nica.

TTR MONOMERI VS. TETRAMERI!

U hATTR amiloidozi, umesto da formiraju homo-
tetramere, TTR monomeri se pogresno savijaju i
formiraju unakrsne beta strukture koje prerasta-
Jju u amiloidogene fibrile. Ovaj proces se moze
javiti kao funkcija starosti, kao kod divljeg tipa
ATTR (VtATTR), ili u vezi sa mutacijama u TTR
genu koje rezultiraju naslednim ATTR (hATTR).

Postojivise od 100 razlicitih mutacijau TTR genu,
medutim, kod nekih postoji veca verovatnoca da

ce se monomeri pogresno savijati, a ne da se
povezuju u njegov fizioloski homotetramer, sto
rezultira progresivnom akumulacijom amiloid-
nih naslaga.

Stopa prezivljavanja varira u zavisnosti od TTR
mutacije-vtATTR ima izracunatu 5-godisnju sto-
pu prezivljavanja od 48%, a ukupna stopa preziv-
ljavanja onih sa hATTR je 52,8%.

Medutim, oni identifikovani sa nasledenim ge-
netskim mutacijama / varijantama kao sto su
Vali42lle ili Thr80Ala mogu predvideti 5-godis-
nje prezivljavanje od 21,7% i 41%. Pojedinci sa
genetskom mutacijom/varijantom ValsoMet
imaju vece Sanse za prezivljavanje nakon 5 godi-
na sa 72,6% . Srednje prezivljavanje nakon klinic-
ki uspostavljene hATTR amiloidoze i dijagnoze je
manje od 12 godina. Posto razlicite hAATTR muta-
cije proizvode klinicku heterogenost, to otezava
dijagnozu.

KLINICKA HETEROGENOST, SIMPTOMI,
DIJAGNOZA

Simptomi hATTR amiloidoze spadaju u Cetiri Si-

roke kategorije koje se preklapaju:

+ polineuropatija (PN)

+ kardiomiopatija (CM)

+ mesani simptomi PN i CM

+ okuloleptomeningealno (manje rasprostra-
njeno)

Neke mutacije su povezane sa dominantnijim

grupama simptoma, ali skoro svi pacijenti sa

hATTR amiloidozom dozivljavaju neku polineu-
ropatiju.

POLINEUROPATIJA (UPALA | BOLEST
NERAVA)

U hATTR amiloidozi sa polineuropatijom (hATTR-
PN), ukljucena su i mala i velika vlakna, sto utice
na senzorne i autonomne funkcije . Senzorno
ostecenje obi¢no pocinje u donjim ekstremiteti-
ma kao povrsinska utrnulost, parestezija ili alodi-
nija. Ostecena autonomna funkcija moze se pri-
metiti  u gastrointestinalnom  sistemu, sa
nelagodnoscu nakon obroka i/ili naizmeni¢nom
dijarejom i konstipacijom (zatvorom), ali i erektil-
na disfunkcija, ortostatska hipotenzija i bolest
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bubrega takode mogu biti indikativni za hATTR
polineuropatiju.

Pogresne dijagnoze dijabeticke neuropatije, al-
koholhe neuropatije, fibromialgije, ALS, pa cak i
profesionalnog sindroma karpalnog tunela
(CTS) su napravijene umesto dijagnoze
hATTR-polineuropatije. Bilateralni sindrom Kar-
palnog tunela, posebno ako je agresivan, i pozi-
tivan Rombergov znak mogu biti crvene zasta-
vice za hATTR-Polineuropatiju.

KARDIOMIOPATIJA (BOLEST SRCANOG
MICICA)

Pojedinci sa hATTR amiloidozom sa kardiomio-
patijjom (hATTR-KM) ponekad prijavijuju simp-
tomehipotenzije, sinkope (gubitak svesti) i or-
tostatske vrtoglavice. Srcana insuficijencija,
bradikardija, povecana debljina intraventriku-
larnog septuma i atrijalna fibrilacija su takode
pokazatelji moguceg hATTR-KM.

Jedna studija je sugerisala da je medu starijim
crnim i latinoamerickim muskarcima sa srca-
nom insuficijencijom, 6,8% je bilo pozitivno na
genetsku mutaciju/ varijantu Vali142lle. Oni koji
nose ovu mutaciju i imaju srcanu insuficijenciju
cesto imaju vise ostecene funkcije: losiju srcanu
bolest, losiji kvalitet zivota i vece stope mortali-
teta od kardiomiopatije koja se razvija u drugim
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TTR varijantama. Autori studije su povecanu
smrtnost i loSije ishode, barem delimicno, pripi-
sali odlozenoj dijagnozi.

DIJAGNOSTICKE SPECIFICNOSTI

Kada pacijent ima neobjasnjivu | progresivnu
neuropatiju (bolest nerava), posebno kada je
pracena drugim sistemskim simptomima,
hATTR amiloidozu treba razmotriti kao dijagno-
zu. Detaljna porodicna anamneza moze da
identifikuje da li drugi ¢lanovi imaju ili su imali
sliche polineuropatije ili kardiomiopatije kako bi
se pomoglo u dijagnostici hATTR dijagnozi. Bi-
opsije tkiva mogu dodatno da suze dijagnostic-
ke opcije. Prisustvo amiloidnih fibrila u kozi, ner-
vnom ili sréanom tkivu mogu da ukazu na
hATTR genetski profil.

Ukoliko pacijent ima kardiomiopatiju, scintigrafi-
Jja srca (medicinski dijagnosticki postupak) obe-
lezena tehnecijumom moze posebno da prika-
ze opterecenje amiloidima u srcu, ukoliko su
prisutni. Ovaj pristup zahteva medusobnu inter-
disciplinarnu saradnju kardiologa, neurologa i
specijalista nuklearne medicine kao preduslov
za dalja isptivanja pacijenta, pre svega genetska
ispitivanja i potvrde suspektne dijagnoze na
hATTR amiloidozu.



Medutim, pravovremena sumnja na dijagnozu
hATTR amiloidoze i genetsko testiranje je jedini
nacin da se zaista dijagnostikuje hATTR. Dalje,
identifikacija TTR varijanti kod pacijenta moze
pomoci za dalje ispitivanje shodno simptomi-
ma. Zbog agresivne prirode bolesti, preporucu-
je se rana dijagnoza i leCenje.

TRETMANI ZA HATTR

Rani tretman moze poboljsati ukupnu stopu
prezivljavanja pacijenata, prema sprovedenoj
meta-analizi.

Postoje dve vrste lecenja koje su dostupne za

hATTR:

+ terapije koje interferuju sa RNK (iRNA) ili

+ lekovi za stabilizaciju tetramera. Lekari spe-
cijalizovani za neurologiju, kardiologiju i he-
matologiju ¢esto su ukljuéeni u tim za negu
pacijenata kako bi pratili simptome i obez-
bedili lecenje.

MODIFIKOVANE IRNA-BUDUCNOST JE
STIGLA!

Modifikovani iRNA lekovi deluju tako sto bloki-
raju translaciju TTR proteina iz mMRNA posebno
ujetri. Americka agencija za hranu i lekove (FDA)
in je odobrila za lecenje ranih i kasnih stadijuma
hATTR-PN.

Patisiran: daje se intravenozno svake 3 nedelje;
utvrdeno je trajno poboljSanje u terapiji neuro-
patije i poboljsanje kvaliteta zivota na oshovu
24-mesecCnih  podataka. Nezeljeni dogadaji
ukljucuju infekcije gornjih disajnih puteva i reak-
cije povezane sa infuzijom.

Vutrisiran: daje se subkutano svaka 3 meseca;
pokazalo se da poboljsava kvalitet zivota i us-
porava progresiju polineuropatije na osnovu is-
hoda od 18 meseci. Nezeljeni dogadaji ukljucu-
ju artralgiju, dispneju i nedostatak vitamina A.

TETRAMER STABILIZATORI

Posto je TTR glavni transporter retinola, nedo-
statak vitamina A moze biti ocekivaniishod kada
se koriste iIRNA tretmani koji smanjuju nivoe TTR
u serumu.

Stabilizatori TTR tetramera su jedini odobreni
za leCenje hATTR-KM. Studije su pokazale da

su u poredenju sa placebom, stabilizatori TTR
tetramera znacajno smanijili ukupni mortalitet
kod pacijenata sa hATTR-KM i smanjili dane
hospitalizacije zasnovane na problemima sa
kardiovaskularnim sistemom tokom perioda
od 30 meseci. Progresija simptoma srcane in-
suficijencije se usporila, a kvalitet zivota je
ostao stabilan. Tokom istrazivanja, oni u¢esnici
koji su primali stabilizatore TTR tetramera to-
kom pocetnog perioda od 30 meseci i produ-
zeni tretman dodatnih 58 meseci imali su ¢ak
nizu stopu mortaliteta od onih koji su presli sa
placeba na stabilizatore TTR tetramera u zada-
tom periodu.

PREPORUKE MEDUNARODNIH
STRUCNJAKA

lako ne postoje posebne americke smernice o
dijagnozi i leCenju hATTR-a amiloidoze, struc-
njaci u SAD, Kanadi, Irskoj i Ujedinjenom Kra-
lievstvu se slazu oko sledecih pristupa lecenju:

+ hATTR treba uzeti u obzir kada postoji neo-
bjasnjiva i progresivnha neuropatija, posebno
sa sistemskim simptomima i/ili postoji po-
rodi¢na istorija ATTR - PITATI NEUROLOGA!

- Dijagnoza se mora brzo postaviti korisée-
njem genetskog testiranja upareno sa biop-
sijom i/ili scintigrafijom srca - PITATI SPECI-
JALISTU NUKLERANE MEDICINE!

+ Tretmani su korisniji ako se primenjuju ranije
u hapredovanju bolesti sa razumevanjem da
¢e zbog agresivne prirode, tretmani smanji-
ti, ali ne i eliminisati simptome - PITATI KAR-
DIOLOGA!

Na kraju, genetsko savetovanje i testiranje se
prevashodno preporucuje za one pacijente
koji se podvrgavaju testiranju na hATTR, kao i
za bliznje rodake, koji takode mogu da imaju
istu mutaciju. Za one rodake koji su pozitivni
na hATTR amiloidozu, ali i asimptomatsku,
strucnjaci iz Velike Britanije preporucuju kar-
dioloSke i neuroloske preglede u roku od 10
godina od ocekivanog pocetka na osnovu
TTR amiloidozu pokazane i dokazane genet-
ske mutacije/varijante.
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RecC drzave

OBOLELIMA OD RETKIH
BOLESTI, ZA MESEC
DANA, PREKO POSTE
SRBIJE, POSLATO OKO
2500 VAUCERA

Blizu 600 porodica, koje imaju c¢lanove
obolele od retkih bolesti, u toku sledece
nedelje, na kucne adrese, dobice vaucere
za kupovinu lekova i medicinskih sredsta-
va, kao i vaucere za rehabilitaciju u banja-
ma.

Posti Srbije, danas je iz Ministarstva za bri-
gu o porodici i demografiju, predato oko
600 vaucera, koja ce ih, u sto kracem roku,
isporuciti porodicama Sirom Srbije.

Od kada je pocelaisporuka vaucera preko
Poste Srbije pa do danas, tacnije u roku
od mesec dana, obolelima od retkih bole-
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sti i njihovim porodicama, poslato je oko
2500 vaucera.

Isporuka ce se nastaviti u kontinuitetu i u
narednom periodu, jer je obezbedivanje
boljeg materijalnog polozaja obolelih od
retkih bolesti, cilj Ministarstva za brigu o
porodici i demografiju, koji ce uvek biti je-
dan od prioriteta.

Vauceri za kupovinu lekova i za rehabilita-
ciju mogu da se iskoriste do 31. decembra
2024. godine.

Preneto sa sajta

Ministarstva za brigu o porodici | demografiju
Republike Srbije
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