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6          Reč za život

Dogodilo se...

ISTRAŽIVANJE NA TEMU 
RETKIH BOLESTI  
U SRBIJI
Na inicijativu Udruženja 
“Život”, a u saradnji sa 
istraživačkom agencijom 
“Ninamedia” iz Novog Sada, u 
Srbiji su po prvi put realizovani 
istraživački projekti na temu 
retkih bolesti, kako bi se 
sagledala stanovišta i 
informisanost različitih ciljnih 
grupa na ovu temu. Projekat je 
obuhvatao dva segmenta: 
istraživanje opšte populacije 
punoletnih građana u 
Republici Srbiji i istraživanje 
sa članovima porodice koji 
imaju dete / člana porodice 
koji ima uspostavljenu 
dijagnozu retke bolesti. 

ISTRAŽIVANJE SA OPŠTOM 
POPULACIJOM punoletnih 
građana Srbije realizovano je 
tokom jula i avgusta meseca 
2024.godine, koristeći TAPI me-
todu sakupljanja podataka (lič-
no intervjuisanja u domovima 
ispitanika uz pomoć tablet ure-
đaja). Cilj istraživanja je bio da 
se ispita stepen opšte informi-
sanosti prosečnog građanina u 
Srbiji o retkim bolestima. U 
istraživanju je učestvovalo 1008 
ispitanika. Ključni rezultati do-
bijeni istraživanjem ukazuju na 
sledeće:
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Retke bolesti za koje su ispitanici najčešće čuli i 
prepoznaju kao takve su retki tumori, spinalna 
mišićna atrofija (SMA) i epidermolysis bullosa 
(“dete leptir”).

Većina ispitanika (42,1%) smatra da se “retke 
bolesti” retko ili nikada ne pominju u medijima, 
što ukazuje na potrebu za većom medijskom 
pažnjom i podizanjem svesti o ovoj temi.

77,3% ispitanika nije imalo priliku da čuje ili vidi 
bilo kakav sadržaj u medijima na temu retkih 
bolesti. Među onima koji su bili informisani, naj-
češći izvori informacija bili su televizija (najče-
šće RTS), društvene mreže (najčešće Facebo-
ok) i internet portali (najčešće Blic). 

Preko 80% ispitanika veruje da bi trebalo biti 
više sadržaja na temu retkih bolesti. Preporu-
čuju da se informacije najbolje prenose kroz 
diskusije sa lekarima različitih specijalizacija, 
kroz priče iz svakodnevnog života dece obolele 
od retkih bolesti i intervjue sa članovima poro-
dica. 

Kada bi ispitanicima zatrebale 
informacije o retkim bolestima, 

većina bi ih potražila od 
zdravstvenih radnika (njima 

najviše veruju).

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

22,7% ispitanika veruje da oboleli dobijaju 
neku vrstu pomoći od države (u vidu finansijske 
pomoći, plaćene terapije ili usluga tuđe nege).

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

30,4% ispitanika čulo je za “Zojin zakon” (iako 
većina ne zna tačne pojedinostina koje seod-
nosi).

ISTRAŽIVANJE SA ČLANOVIMA PORODICE koji 
imaju nekoga obolelog sa uspostavljenom dija-
gnozom retke bolestitakođe je realizovano u 
periodu tokom jula i avgusta meseca 2024.go-
dine, koristeći CAWI metodu sakupljanja poda-
taka (popunjavanje upitnika preko linka). Cilj 
istraživanja je bio da se ispita položaj i poteško-

će sa kojima se susreću oboleli od retkih bole-
sti i njihovi članovi porodice, kao i njihovo isku-
stvo u procesu dijagnostike i lečenja retke 
bolesti. U istraživanju je učestvovalo 102 ispita-
nika. Ključni rezultati dobijeni istraživanjem 
ukazuju na sledeće:

56.1% učesnika u istraživanju navodi da jeu nji-
hovoj porodicioboleli član od retke bolesti – 
dete.

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

Skoro polovina anketiranog dela čulo je za 
,,Zojin zakon’’. Više od četvrtine ispitanih čulo je 
za ,,Zojin zakon’’, ali ne umeju da navedu na šta 
se tačno odnosi (27.5%), dok je nešto manji deo 
onih koji navode da ne znaju ništa o ,,Zojinom 
zakonu’’ (23.5%).

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

U 60.8% slučajeva dijagnoza retke bolesti us-
postavljena je nakon uočenih prvih simptoma; 
37.3% dobilo je dijagnoze odmah nakon rođe-
nja, 2% pre rođenja.

Odmah po rođenju su uočeni prvi simptomi kad 
je i uspostavljena dijagnoza (38.6%). U 25.7% 
slučajeva bilo je potrebno da prođe do godinu 
dana nakon zapaženih prvih simptoma do us-
postavljanja dijagnoze. 

Naziv retke bolesti potvrđen je testovima i pre-
tragama u prvih 6 meseci nakon pojave prvih 
simptoma u 39.6% slučajeva, dok je je za 43.6% 
taj proces trajao duže od godinu dana (najče-
šće od 1 do 3 godine).

Navođene su različite vrste specijalinosti lekara 
koje su ispitani posećivali dok nisu ustanovili 
tačnu dijagnozu (u proseku 3 različite specijal-
nosti lekara, minimum 1, maksimum 15).
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Reč udruženja

PRIRUČNIK O PRAVIMA
Savez za rijetke bolesti Republike Srpske

Priručnik o pravima je izrađen sa ciljem omogućavanja većeg 
razumijevanja prava iz domena zdravstvene, socijalne i dječije 
zaštite i zdravstvenog osiguranja prvenstveno za korisnike 
oboljele od rijetkih bolesti i njihove porodice, ali svakako može 
biti koristan oboljelim od različitih hroničnih bolesti, jer na 
jednom mjestu objedinjeno daje presjek važeće regulative iz 
zakonskih i podzakonskih akata u Republici Srpskoj, ali i Ustava 
Republike Srpske, Bosne i Hercegovine i međunarodnih akata.

PRIRUČNIKO PRAVIMA

SAVEZ ZA RIJETKE BOLESTI REPUBLIKE SRPSKE

Prvi put smo Priručnik o pravima 
izradili 2019. godine u cilju pomoći 
porodicama oboljelih da bolje ra-
zumiju i ostvare svoja prava. Među-
tim, od tada su se svi zakonski akti 
koji regulišu oblast zdravstvene za-
štite, zdravstvenog osiguranja i so-
cijalne zaštite u Republici Srpskoj 
značajno izmjenili, te se samim tim 
pojavila potreba izrade novog Pri-
ručnika. Ovo je dosta opširniji i sve-
obuhvatniji priručnik, jer smo zago-
varajući potrebe oboljelih i njihovih 
porodica tokom posljednjih nekoli-
ko godina dosta naučili i kroz sud-
sku praksu i postupanje u konkret-
nim pojedinačnim žalbama i 
tužbama stranaka u cilju ostvarenja 
njihovih prava. 

Tekst Priručnika je pripremila advo-
kat Dragana Stanković, koja već 
nekoliko godina na osnovu zaklju-
čenog Memoranduma o saradnji 
sa Savezom za rijetke bolesti Re-
publike Srpske pruža pravne savje-
te za članove Saveza, kojima je 
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pravni savjet kroz Liniju pomoći Saveza be-
splatan. Obzirom da je dalje mnoge stranke 
zastupala pojedinačno u ostvarenju njihovih 
prava, neosporno je da ima dovoljno struč-
nog znanja i iskustva koje je sublimirala na 
94 strane ovog sveobuhvatnog Priručnika.

Uređivanje načina ostvarivanja prava načel-
no nije propisivanje ili ograničvanje prava, 
međutim, način ostvarivanja može u nekim 
okolnostima predstavljati faktičko ograniče-
nje prava (npr. pretjerano složen ili suštinski 
nerazuman način ostvarivanja prava, nemo-
guć način ostvarivanja prava). Stoga je, pre-
ma autorima ovog priručnika, bitno upoznati 
se dobro sa odredbama zakonâ, 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 specifičnosti rijetkih 
bolesti, službenici, komisije i druga tijela koja 
su prva instanca u zaprimanju zahtjeva i sa-
vjetovanja oboljelih o njihovim pravima če-
sto ne pruže dovoljno informacija oboljelim, 
jer ih ni sami, zbog specifičnosti rijetkih bole-
sti, ne razumiju dovoljno. 

Odlučujući o pravima iz zdravstvene, socijal-
ne i dječije zaštite (ali i o drugim pravima), 
upravni organi moraju da postupaju u skla-
du sa Zakonom o opštem upravnom po-
stupku, koji strankama – tj. licima o čijem se 
pravu odlučuje – obezbjeđuje široku zaštitu 
prava.Upravni organi tako moraju da: štite 
prava stranaka i da im pomažu da njihova 
neukost ili neznanje ne budu na štetu njiho-
vih prava, utvrde sve činjenice i okolnosti 
bitne za donošenje pravilne i zakonite odlu-
ke, čak i onda kada stranka ne podnese 
sama sve dokaze, i da saslušaju stranku i 
omoguće joj da se izjasni o svim bitnim okol-
nostima i činjenicama. 

Stranka ima pravo da dobija potrebna oba-
vještenja o svom predmetu,  kao i da razgle-
da spise svog predmeta i da ih umnožava i 
da dobija potrebnaobavještenja.  Zahtjev se 

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

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

Upravo zato, savjetujemo članove Saveza i 
informišemo ih o pravima koja imaju. Kroz 
ovaj Priručnik želimo dodatno ojačati njihove 
kapacitete u razumijevanju mogućnosti koje 
imaju i prava koja mogu ostvariti kroz posto-
jeću zakonsku regulativu u Republici Srp-
skoj. 

Priručnik o pravima je dostupan  
u online verziji na link-u:  

https://savezzarijetke.org/prirucnik-o-pravima-2024
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Dogodilo se...

7. oktobra,  Galerija O3one 
Art Space u Beogradu, 
okupila je zajednicu 
obolelih od retkih bolesti 
koja je u prethodnom 
periodu učestvovala u 
rastu podcasta 
„RareandShare“. 

U društvu prijatelja i sagovornika, kao i sa-
govornica iz snimljenih epizoda, autori pod-
casta: Ana i Dejan Pataki su se zahvalili oku-
pljenima na dolasku, podršci i entuzijazmu 
koji dele da se izazovi sa kojima se suočava-
ju oboleli od retkih bolesti, kao i članovi nji-
hovih porodica približe široj društvenoj za-
jednici. 

Dejan Pataki je predstavio kolaboraciju sa 
kreativnom ekipom koju čine momci iz „Lep 
ko lutka, dobar ko leba) #LKLDKL i AltTab-
Makerspace, koji su izradili unikatne rančiće 
sa motivom crnog bisera kao najređe poja-
ve u prirodi. Organizovana je prodajna izlož-

ba kako bi se obezbedila održivost podca-
sta „RareandShare“ i nastavak snimanja 
epizoda. 

Na samom događaju, obratili su se i Neboj-
ša Babić, iz Orange studio, kao i dr Vladimir 
Vučković u ime Mokrogorske škole me-
nadžmenta, koja je bila mesto inspiracije i 
povezivanja da se performans „95 za 5“ i 
prodajna izložba dese. 

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

• Udruženje „Život“

• Udruženje „Šansa za roditeljstvo“ i 

• Nacionalna organizacija za retke bolesti 
Srbije

Anine sagovornice su bile: 

• Bojana Mirosavljević, embriolog, koordi-
natorka regionalnog projekta „Baza ret-
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Dogodilo se...

Oboleli od retkih bolesti često se suočavaju sa brojnim izazovima, 
uključujući nedostatak informacija i podrške. EUPATI (European 

Patients’ Academy on Therapeutic Innovation) pruža obolelima priliku 
za usavršavanje, da postanu edukovani i aktivni učesnici u procesu 

istraživanja i razvoja lekova, te da doprinesu razvoju uključujući 
perspektivu pacijenta.

EUPATI PATIENT EXPERT TRENING 
Osvrt na edukaciju i njen uticaj 
na zajednicu obolelih od retkih 

bolesti

Uz preporuku i podršku predstavnika iz 
prethodnih generacija, pet predstavnica 
udruženja iz Srbije pohađalo je i uspešno 
savladalo trening u sedmoj generaciji Pa-
tient Expert treninga, donoseći značajnu 
vrednost  za zajednicu obolelih od retkih i 
hroničnih bolesti u Srbiji.

ŠTA JE EUPATI PATIENT EXPERT TRENING 
PROGRAM (PETP)?
EUPATI program obuke za predstavnike pa-
cijenata koji dobijaju zvanje “patient expert” 
predstavlja sveobuhvatnu edukaciju o pro-
cesu razvoja lekova. Obuhvata detaljno 
objašnjenje faza istraživanja i razvoja lekova 
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(R&D), uključujući dizajn, klničke studije, kao 
i regulatorne procese i procenu zdravstve-
nih tehnologije (HTA). 

Pored detaljnih informacija o svakom koraku 
u tom procesu, obuka takođe nudi metodo-
logije, tehnike i načine na koje pacijenti 
mogu aktivno učestvovati u svakoj fazi.

Glavni cilj programa je sticanje osnovnog 
razumevanja procesa istraživanja 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.

Diplomci EUPATI programa za 
pacijentske stručnjake nazivaju 
se EUPATI stipendistima ili 
alumnima.

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

je godinu dana i uključuje različite oblike 
učenja, kao što su online seminari, radionice 
i studije slučaja.

KLJUČNI MOMENT TRENINGA
Obuka koja je trajala od jeseni 2023. do okto-
bra 2024. godine okupila je 85 učesnika iz 
različitih zemalja i različitih medicinskih 
oblasti, od kojih je pet učesnica iz Srbije, 
među kojima su dve predstavnice udruženja 
za retke bolesti. 

Učesnici su imali priliku da uče od stručnja-
ka iz akademske zajednice, regulatornih 
tela, farmaceutske industrije i iskusnih pred-
stavnika pacijenta. Njihova iskustva i znanja 
su nam bila od suštinskog značaja za zago-
varanje unapređenja pristupa pacijenata u 
istraživačkim procesima koja se odnose na 
Srbiju, ali i zemlje regiona.

Ceremonija dodele diploma održana je 
24.10.2024. godine u Madridu (Španija) dajući 
posebnu priliku polaznicima da se dodatno 
zbliže nakon 12 meseci rada u online okru-
ženju.

KOJI JE UTICAJ NA ZAJEDNICU OBOLELIH 
OD RETKIH BOLESTI?
Jedan od glavnih ciljeva uč̣ešća na treningu 
bio je osnažiti glas pacijenata. Predstavnice 
više udruženja koje su učestvovale, zajedno 
sa kolegama iz drugih organizacija, unapre-





 Reč za život          17

Na događaju je učestvovalo 23 lekara koji se 
bave lečenjem retkih bolesti svih specijal-
nosti koji su bili raspoređeni po pultovima, 
takođe postojao je pult za psihološku podrš-
ku sa dva psihijatra i dva psihologa, takođe 
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-
drške i prava obolelih. Za decu je organizo-
van animatorski program od strane četiri 
vaspitača, klovan koji je zabavljao decu, ško-
lica sporta Skočica koja je postavila poligone 
prilagođene obolelima gde su deca tokom 
celog događaja vežbala spram svojih mo-

gućnosti. Deci su podeljeni paketići. Od 
predstavnika vlasti obratila se ministarka za 
brigu o porodici i demografiju Milica Đurđe-
vić Stamenkovski, potom direktorka RFZO-a 
prof. dr Sanja Radojević Škodrić, predsedni-
ca Saveza Marija Mitrović, kao i Zoran Jelić 
predsednik Ustanove Socijalne zaštite 
“Down sindrom centra” iz Republike Srpske 
koji su bili počasni gosti sa kojima je potpisan 
sporazum o međusobnoj sararadnji.

Događaj je protekao u radosti i smehu dece, 
roditelji su rešili dileme i dobili odgovore na 
pitanja koja su ih mučila, zadovoljstvo je bilo 
ogromno.

Marija Mitrović 
Nacionalni savez retkih bolesti Srbije-SRBS

Dogodilo se...

U Beogradu, u Parku Prijateljstva Ušće 13. 10. 2024.  
održan je događaj 

PODRŠKA OBOLELIMA 
OD RETKIH BOLESTI

U ORGANIZACIJI NACIONALNOG SAVEZA RETKIH BOLESTI SRBIJE-SRBS.
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ŠESTI 
MEĐUNARODNI 
FESTIVAL 
VANTELESNE 
OPLODNJE
Šesti međunarodni Festival potpomognute 
oplodnje održan je u Beogradu 09. oktobra.   
Program je osmišljen da pomogne svima koji-
ma je pomoć na putu do bebe potrebna, jer je 
sve bilo usmereno upravo ka rešavanju pro-
blema neplodnosti, okrenuto edukaciji, bo-
ljem informisanju i pronalaženju rešenja.

Nemogućnost da se ostvari trudnoća izaziva 
strahove, tugu, anksioznost, a od strane okoli-
ne može izazvati nerazumevanje. More nedo-
umica zna često da izazove mnoga loša ose-
ćanja. Često i kada imamo predloženo rešenje, 
poput donacije, surogata ili usvajanja, imamo 
moralnih i emocionalnih poteškoća da to re-
šenje prihvatimo. Zato je  Udruženje Šansa za 
roditeljstvo celokupnim programom Festi-
vala pokušalo da pomogne da se zajedno 
nađe način da se prevaziđu ove poteškoće.

Održano je 5 veoma zanimljivih panel disku-
sija, na kojima se govorilo sa više od 15 IVF 
stručnjaka. Održane su 4 zanimljive radioni-
ce na kojima je bilo reči o akupunkturi, preim-

plantacionoj dijagnostici embriona, aviva vež-
bama, kao i psihološka radionica.

Veliko interesovanje od strane samih pacije-
nata vladalo je za radionicu koju je održala 
Bojana Mirosavljević, predsednica Udruženja 
“Život”, o preimplantacionom genetskom te-
stiranju koje predstavlja pregled embriona na 
početku njegovog razvoja, pre nego što se 
transferuje u matericu, a pomoću kojeg se 
može saznati da li postoji rizik da se razvije 
neki genetski poremećaj kod potomstva.

Održane su brojne individualne besplatne 
konsultacije  koje uvek privuku najveću pa-
žnju jer parovi i pojedinci dobijaju konkretne 
odgovore u vezi sa njihovim problemom.

Festival već dugo predstavlja podršku svima 
kojima je pomoć na putu do bebe potrebna. 

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

Udruženje Šansa za roditeljstvo
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Nasledna transtiretinska amiloidoza 
(hATTR) je poremećaj koji se često ne dija-
gnostikuje u dnevnoj praksi lekara specija-
liste, ali njena agresivna priroda i smrtono-
sni ishod sugerišu da bi trebalo da bude 
uključena u listu diferencijalnih dijagnoza 
kada se vidi pacijent sa kardiomiopatijom 
ili neobjašnjivom neuropatijom. Izuzetno 
retko, hATTR amiloidoza pogađa 1 do 9 lju-
di na million stanovnika (prevalenca), sa 
endemskim nivoima u Portugalu, Švedskoj 
i Japanu, međutim, penetracija i prava pre-
valencija su nepoznati zbog nepoznatog 
broja asimptomatskih i pogrešno dijagno-
stikovanih pojedinaca. Bugarska , država 
sa kojom se graničimo, ima do sada regi-
strovanih i potvrđenih oko 150 pacijena-
ta,uglavnom iz centralnog dela države.

HATTR: AUTOZOMNO DOMINANTNI 
POREMEĆAJ
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 četiri podjedinice (tetra-
merni). Homotetrameri imaju četiri identične po-
djedinice (kao što je glutation S-transferaza), a 
heterotetrameri su kompleksi različitih podjedi-
nica.

TTR MONOMERI VS. TETRAMERI!
U hATTR amiloidozi, umesto da formiraju homo-
tetramere, TTR monomeri se pogrešno savijaju i 
formiraju unakrsne beta strukture koje prerasta-
ju u amiloidogene fibrile. Ovaj proces se može 
javiti kao funkcija starosti, kao kod divljeg tipa 
ATTR (vtATTR), ili u vezi sa mutacijama u TTR 
genu koje rezultiraju naslednim ATTR (hATTR). 
Postoji više od 100 različitih mutacija u TTR genu, 
međutim, kod nekih postoji veća verovatnoća da 

će se monomeri pogrešno savijati, a ne da se 
povezuju u njegov fiziološki homotetramer, što 
rezultira progresivnom akumulacijom amiloid-
nih naslaga.
Stopa preživljavanja varira u zavisnosti od TTR 
mutacije-vtATTR ima izračunatu 5-godišnju sto-
pu preživljavanja od 48%, a ukupna stopa preživ-
ljavanja onih sa hATTR je 52,8%.
Međutim, oni identifikovani sa nasleđenim ge-
netskim mutacijama / varijantama kao što su 
Val142Ile ili Thr80Ala mogu predvideti 5-godiš-
nje preživljavanje od 21,7%  i 41%. Pojedinci sa 
genetskom mutacijom/varijantom Val50Met 
imaju veće šanse za preživljavanje nakon 5 godi-
na sa 72,6% . Srednje preživljavanje nakon klinič-
ki uspostavljene hATTR amiloidoze i dijagnoze je 
manje od 12 godina. Pošto različite hATTR muta-
cije proizvode kliničku heterogenost, to otežava 
dijagnozu.

KLINIČKA HETEROGENOST, SIMPTOMI, 
DIJAGNOZA
Simptomi hATTR amiloidoze spadaju u četiri ši-
roke kategorije koje se preklapaju:
• polineuropatija (PN)
• kardiomiopatija (CM)
• mešani simptomi PN i CM
• okuloleptomeningealno (manje rasprostra-

njeno)
Neke mutacije su povezane sa dominantnijim 
grupama simptoma, ali skoro svi pacijenti sa 
hATTR amiloidozom doživljavaju neku polineu-
ropatiju.

POLINEUROPATIJA (UPALA I BOLEST 
NERAVA)
U hATTR amiloidozi sa polineuropatijom (hATTR-
PN), uključena su i mala i velika vlakna, što utiče 
na senzorne i autonomne funkcije . Senzorno 
oštećenje obično počinje u donjim ekstremiteti-
ma kao površinska utrnulost, parestezija ili alodi-
nija. Oštećena autonomna funkcija može se pri-
metiti u gastrointestinalnom sistemu, sa 
nelagodnošću nakon obroka i/ili naizmeničnom 
dijarejom i konstipacijom (zatvorom), ali i erektil-
na disfunkcija, ortostatska hipotenzija i bolest 
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Međutim, pravovremena sumnja na dijagnozu 
hATTR amiloidoze i genetsko testiranje je jedini 
način da se zaista dijagnostikuje hATTR. Dalje, 
identifikacija TTR varijanti kod pacijenta može 
pomoći za dalje ispitivanje shodno simptomi-
ma. Zbog agresivne prirode bolesti, preporuču-
je se rana dijagnoza i lečenje.

TRETMANI ZA HATTR
Rani tretman može poboljšati ukupnu stopu 
preživljavanja pacijenata, prema sprovedenoj 
meta-analizi.
Postoje dve vrste lečenja 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 često su uključeni u tim za negu 
pacijenata kako bi pratili simptome i obez-
bedili lečenje.

MODIFIKOVANE IRNA-BUDUĆNOST JE 
STIGLA!
Modifikovani iRNA lekovi deluju tako što bloki-
raju translaciju TTR proteina iz mRNA posebno 
u jetri. Američka agencija za hranu i lekove (FDA) 
ih je odobrila za lečenje ranih i kasnih stadijuma 
hATTR-PN.
Patisiran: daje se intravenozno svake 3 nedelje; 
utvrđeno je trajno poboljšanje u terapiji neuro-
patije i poboljšanje kvaliteta života na osnovu 
24-mesečnih podataka. Neželjeni događaji 
uključuju infekcije gornjih disajnih puteva i reak-
cije povezane sa infuzijom.
Vutrisiran: daje se subkutano svaka 3 meseca; 
pokazalo se da poboljšava kvalitet života i us-
porava progresiju polineuropatije na osnovu is-
hoda od 18 meseci. Neželjeni događaji uključu-
ju artralgiju, dispneju i nedostatak vitamina A.

TETRAMER STABILIZATORI
Pošto je TTR glavni transporter retinola, nedo-
statak vitamina A može biti očekivani ishod kada 
se koriste iRNA tretmani koji smanjuju nivoe TTR 
u serumu.
Stabilizatori TTR tetramera su jedini odobreni 
za lečenje hATTR-KM. Studije su pokazale da 

su u poređenju sa placebom, stabilizatori TTR 
tetramera značajno smanjili ukupni mortalitet 
kod pacijenata sa hATTR-KM i smanjili dane 
hospitalizacije zasnovane na problemima sa  
каrdiovaskularnim sistemom tokom perioda 
od 30 meseci. Progresija simptoma srčane in-
suficijencije se usporila, a kvalitet života je 
ostao stabilan. Tokom istraživanja, oni učesnici 
koji su primali stabilizatore TTR tetramera to-
kom početnog perioda od 30 meseci i produ-
ženi tretman dodatnih 58 meseci imali su čak 
nižu stopu mortaliteta od onih koji su prešli sa 
placeba na stabilizatore TTR tetramera u zada-
tom periodu.

PREPORUKE MEĐUNARODNIH 
STRUČNJAKA
Iako ne postoje posebne američke smernice o 
dijagnozi i lečenju hATTR-a amiloidoze, struč-
njaci u SAD, Kanadi, Irskoj i Ujedinjenom Kra-
ljevstvu se slažu oko sledećih pristupa lečenju:
• hATTR treba uzeti u obzir kada postoji neo-

bjašnjiva i progresivna neuropatija, posebno 
sa sistemskim simptomima i/ili postoji po-
rodična istorija ATTR - PITATI  NEUROLOGA!

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

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

Na kraju, genetsko savetovanje i testiranje se 
prevashodno preporučuje za one pacijente 
koji se podvrgavaju testiranju na hATTR, kao i 
za bližnje rođake, koji takođe mogu da imaju 
istu mutaciju. Za one rođake koji su pozitivni 
na hATTR amiloidozu, ali i asimptomatsku, 
stručnjaci iz Velike Britanije preporučuju kar-
diološke i neurološke preglede u roku od 10 
godina od očekivanog početka na osnovu 
TTR amiloidozu pokazane i dokazane genet-
ske mutacije/varijante.










