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Rec
urednika

Dragi Citaoci,

U svetu retkih bolesti, svakodnevica
nije ni tiha ni retka — ona je ispunjena
tiSinom institucija koje kasne sa dija-
gnhozom, Sapatima roditelja koji tragaju
za informacijom vise, i glasnim otporom
onih koji se bore za svoje pravo na zivot
dostojan svakog ¢oveka. Ovaj €asopis
nastaje iz te borbe — da bi glas obolelih

zaobilazan.

Rec¢ za Zivot nije samo publikacija. Ona
je poziv na odgovornost, na empatiju i
na konkretne promene. U svakoj rece-
nici, iza svakog podatka i svake pri¢e
koju donosimo, stoji necija nada, necije
dete, nedija neprospavana no¢. Nas cilj
je da osvetlimo izazove koji se precesto
zanemaruju — od kasnjenja u dijagnozi,
nedostupnosti terapija, pa do psihoso-
cijalne izolacije koju retkost ¢esto nosi
sa sobom.

Bojana Mirosavljevi¢

U ovom broju bavimo se vaznim temama
koje zahtevaju paznju svih — ne samo le-
karaiistrazivaca, vec i donosioca odluka,
nastavnika, komsija, i svih nas koji gradi-
mo zajednicu. Jer retke bolesti mozda
pogadaju pojedince, ali zahtevaju kolek-
tivnu snagu.

Zato vas pozivam da citate pazljivo, sr-
cem, i da ponesete ovu re¢ dalje. Da za-
jedno budemo drustvo koje ne ostavlja
nikoga iza tiSine.




rec struke

Leulz-S) O

Sidyrom

Peutz-Jeghersov sindrom je poremecaj koji se nasleduje
autozomno dominantno, a karakterisese nastankom polipa u
gastrointestinalnom traktu, kao i pigmentnim promenama
najéesce na usana i na sluzokozi usne duplje
(na desnima i unutrasnjoj strani obraza).
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Ovaj sindrom nastaje kao posledica mutacije u
STK11 genu koji se nalazi na hromozomu 19 i kodi-
ra serin/treonin kinazu koja ima kljucnu ulogu u
kontroli celijskog rasta, polarizacije i metabolizma.
Peutz-Jeghersov sindrom je redak poremecaj koji
se javlja sa incidencom od 1:8.300 do 1:200.000
zivorodene dece, i sa podjednakom ucestaloscu
se javlja kod oba pola.

Klinicka slika = simptomi se najcesce javljaju u
detinjstvu ili adolescenciji, i najcesce se prvo uo-
Cavaju karakteristiche pigmentacije na kozi koje
su udruzene sa gastrointestinalnim tegobama
poput bola u trbuhu, mucnine, povracanja i rek-
talnog krvarenja. Gastrointestinalne tegobe su
posledica postojanja polipa, odnosno izrastaja
sluzokoze creva. Jedna od najkarakteristicnijin
odlika Peutz-Jeghersovog sindroma jesu plave
do tamnosmede pigmentacije na kozi i sluzoko-
zama. Javljaju se oko i na usnama, na sluznici
obraza i desnima, a mogu biti prisutne i na dlano-
vima i tabanima. Nekada ove promene mogu ble-
deti sa godinama.

Osnovna karakteristika ovog sindroma jeste pri-
sustvo polipa koji su u najvecem broju slucajeva
benigni, ali ipak mogu dovesti do opstrukcije cre-
va, invaginacije, krvarenja i bola. Najcesca lokali-
zacija polipa je u tankom crevu, iako se mogu po-
javiti duz celog gastrointestinalnog trakta. Polipi
su brojni i dostizu velike dimenzije, sto u nekim
slucajevima zahteva hirursko uklanjanje. Pacijenti
koji boluju od Peutz-Jeghersovog sindroma se
najcesce zale na abdominalni bol ili nelagodnost,
prijavijuju prisustvo krvi u stolici i imaju anemiju
koja nastaje kao posledica vidljivog ili okultnog
krvarenja u stolici. Ukoliko su polipi lokalizovani u
zelucu, javljaju se tegobe u vidu povracanja ili
konstantnog bola u gornjem delu trbuha.

Ovaj sindrom je povezan sa povecanim rizikom od
nastanka razliCitih karcinoma kao Sto su tumori
gastrointestinalnog trakta, pankreasa, dojke, jajni-
ka i genitalnih organa.

Dijagnoza se moze postaviti na osnovu sledecih
Kriterijuma:

+ Prisustvo dva ili vise polipa u gastrointestinal-
nom traktu,

- Karakteristicha mukokutana hiperpigmentacija,

+ Prisustvo bilo kog broja polipa kod osobe koja

ima srodnika prvog reda koji je oboleo od ovog
sindroma,

+ Prisustvo bilo kog broja polipa kod osobe koja
ima mukokutanu hiperpigmentaciju.

Ukoliko je prisutan bilo koji od ovih kriterijuma,
neophodno je genetsko ispitivanje na mutaciju u
STK11 genu, sto dodatno potvrduje dijagnozu Pe-
utz-Jeghersovog sindroma.

Na ovaj sindrom se moze posumnijati i ako postoji
ginekomastija kod muskaraca, Sto je posledica
estrogen produkujuceg Sertolijevog tumora testisa.

Nakon sto se postavi dijagnoza Peutz-Jegherso-
vog sindroma, neophodno je redovno pracenje
zbog povecanog rizika od malignih bolesti. Endo-
skopska evaluacija gastrointestinalnog trakta
(ezofagogastroduodenoskopija i kolonoskopija)
se preporuCuju na svake 2-3 godine u decijem
uzrastu kako bi se otkrili i potom pratili polipi. Uko-
liko se polipi inicijjalnom endoskopijom ne otkriju,
potrebno je raditi redovan endoskopski skrining,
odnosno ponavljati endoskopiju svake 3 godine.

Lecenje gastrointestinalnih polipa se bazira na
kontroli simptoma i prevenciji nastanka komplika-
cija poput opstrukcije, krvarenja i invaginacije.
Ukoliko su polipi simptomatski (uzrokuju tegobe)
ili u slucaju da su veci od 1 cm,indikovana je endo-
skopska polipektomija. Hirurska resekcija se spro-
vodi kod vecih i tesko dostupnih polipa.

Ozbiljan problem, narocito u detinjstvu, moze biti
invaginacija, do koje ukoliko dode, moze biti ne-
ophodna hirurSka intervencija kako bi se creva
vratila u normalan polozaj. U slucaju ponavljane
invaginacije radi se hirurska resekcija.

Zbog povecanog rizika za nastanak karcinoma
dojke, pankreasa i tumora gastrointestinalnog
trakta, neophodno je sprovoditi redovan onkolos-
ki skrining ovih pacijenata.

Prof.dr Mirjana Stojsi¢
specijalista pedijatrije, gastroenterohepatolog
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Projekat “Strengthening
Healthcare Advocacy and Rare
Disease Patient Engagement
(SHARE-RD)" sprovode
organizacije NORBS, HRABRISA i
LIPA, uz finansijsku podrsku
Evropske unije. Kljuéni akteri
ukljuéuju predstavnike
organizacija pacijenata,
struénjake iz oblasti zdravstva i
civilnog drustva.

U pitanju je trogodisnji projekat Ciji je cilj ja-
Canje kapaciteta organizacija pacijenata i
poboljsanje ukljucenosti osoba koje zive sa
retkim bolestima u donosenje odluka koje
uticu na njihov zivot i lecenje.

Projekat obuhvata: istrazivanja, edukacije,
dodelu finansijske podrske udruzenjima pa-
cijenata obolelih od retkih bolesti i aktivnhosti
podizanja svesti.

Uvodna konferencija projekta SHARE-RD
odrzana je 12. maja u Evropskoj kuci u Beo-
gradu, gde su predstavljene kljucne aktivno-
sti i oCekivani rezultati projekta. Na samoj
konferenciji su se obratili i svoju podrsku
izrazili:

Sef Odeljenja za saradnju,

Delegacija Evropske unije u Srbiji
poverenica za zastitu

ravnopravnosti, uz pozdravnu rec
predsednik upravnog odbora

Nacionalne organizacije za retke bolesti
Srbije (NORBS).

Projekat ce se realizovati kroz niz strateskih
koraka:
- Istrazivanje dostupnosti zdravstvene zastite,

- Nivoa zdravstvene pismenosti i mentalnog
zdravlja osoba sa retkim bolestima, zatim

- edukacije za pacijente i organizacije,

- dodelu grantova za sprovodenje lokalnih
inicijativa, kao i kroz

- organizovanje kampanja i dogadaja sa ci-
lem javnog informisanja i oshazivanja za-
jednica.

Osobe koje zive sa retkim bolestima cesto se
suocavaju sa nizom sistemskih prepreka u
pristupu lecenju i podrsci. Projekat SHA-
RE-RD ima za cilj da te prepreke mapira i ra-
zume, ali i da kroz konkretne aktivnosti omo-
guci zajednicama da preuzmu aktivniju
ulogu u oblikovanju zdravstvene politike. Ja-
Canjem zdravstvene pismenosti i ucesca pa-
cijenata u donosenju odluka, jaca se i ceo
zdravstveni sistem.

Konferencija je zavrsena panel diskusijom u
kojoj su ucestvovali predstavnici razliCitih
sektora, naglasavajuci vaznost medusektor-
ske saradnje za unapredenje polozaja osoba
sa retkim bolestima. Projekat SHARE-RD
time postavlja temelje za inkluzivniji, informi-
saniji i otporniji zdravstveni sistem.

Rec za Zivot 7



rec udruzenja

MAKE YOUR VOIGE HEARD! L

Rezultati istrazivanja
Rare Barometer:

UTICAJ ZIVOTA S
RETKOM BOLESCU

Postovani ucesnici programa Rare Barometer,
nedavno ste pozvani da podelite svoje
svakodnevno iskustvo zivota s retkom bolescu.
Veliko hvala svima koji su doprineli!

8 Rec za zivot



Dobili smo SKORO 10 500 odgovora Sirom
sveta, ukljucujuci vise od 9500 u Evropi. Na-
kon visemesecne analize, sa zadovoljstvom s
vama mozemo podeliti evropske rezultate:

8/10 vassivis
invaliditetom, a veéina zivi s
raznolikim i slozenim
invaliditetom.

VASI INVALIDITETI NISU
ADEKVATNO PREPOZNATI:

B7 % vas je proslo procenu
invaliditeta, a svaki treéi nije
dobio ocekivani ishod,
uglavnom zato sto vam je data
niza ocena ili postotak
invaliditeta od o¢ekivanog,
vase potrebe su bile
potcenjene ili niste dobili
formalno priznanje svog
invaliditeta.

B3 % vas je smatralo da je
tesko ili vrlo tesko dobiti
javno finansiranu podrsku kao
Sto je podrska za negu,
podrska u domu, finansijska
podrska, pomoéna
tehnologija, pomagala za
kretanje ili druga podrska.

587 vas je dozivelo
diskriminaciju povezanu s
retkom bolesc¢u ili
invaliditetom u zdravstvu,
zaposljavanju, obrazovanju,
stanovanju, javnom smestaju
ili na drugim mestima.

Ovde cete pronaci listu sa Cinjenicama koja
sazima kljucne nalaze ankete na 25 jezika.
Takode vas pozivamo da istrazite nasu kon-
trolnu tablu koja nudi sveobuhvatan prikaz
evropskih rezultata kroz grafikone i tablice.
Za one koji traze dodatne pojedinosti, ceo
izvestaj na engleskom je dostupan ovde.
Clanovi EURORDIS-a s vise od 30 ispitanika
takode su primili rezultate: mozete ih kon-
taktirati kako biste saznali vise o specificnim
rezultatima: https:./www.eurordis.org/
who-we-are/our-members/

Jos jednom hvala na vasem doprinosu, koji
¢e nam omoguciti da se bolje zalazemo za
osobe sa retkim bolestima kako bi ostvarile
svoja prava i ucestvovale u drustvu rav-
nopravno s drugimal

Za sva pitanja kontaktirajte nas na:
rare.barometer@eurordis.org.

S postovanjem,

Tim programa Rare Barometer
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EMWAS9 konferencija
Evropskog udruzenja
medicinskih pisaca (EMWA)

Pocetkom maja u Rigi, u Letoniji, odrzana je
EMWAS59 konferencija Evropskog udruzenja

medicinskih pisaca (EMWA).

Pocetkom maja u Rigi, u Letoniji, odrzana je
EMWASBQ konferencija Evropskog udruzenja
medicinskih pisaca (EMWA). Ova konferencija
Jje bila veliki dogadaj za medicinske pisce, koji
je obuhvatao radionice, edukativhe sesije |
mogucnosti umrezavanja. Fokus ove konfe-
rencije je na promociji izvrsnosti u medicin-
skom pisanju i obezbedivanju stru¢nog usa-
vrsavanja clanova. Ova konferencija je kljucni
dogadaj za medicinske pisce i biomedicinske
komunikatore kako bi unapredili svoje vestine
i znanje, povezali se sa kolegama i ucestvova-
li u raznim obrazovnim i drustvenim aktivno-
stima a takode igra kljucnu ulogu u izgradnji

profesije medicinskog pisanja i komunikacije,
promociji standarda izvrsnosti i negovanju
stru¢nog usavrSavanja.

Jedan od predavaca na ovom vaznom doga-
daju je bila i Bojana Mirosavljevic koja je u
okviru sesije ,Komunikacija usmerena na
decu - nezadovoljene potrebe, prepreke i bu-
ducnost” pruzila uvid ne samo sa tacke gledi-
Sta zastupnika pacijenata vec i iz perspektive
roditelja. Bojana je posebno istakla znacaj ro-
diteljskog razumevanja prilikom potpisivanja
informisanog pristanka kao i razloge zasto je
pristupacan jezik neophodan i kakav uticaj
moze imati na pacijente.



rec pacijenta

6f 2l
S GrIFEaripezem

Zovem se Dorde Mitrovi¢,
zivim u Prokuplju i imam 26
godina. Od rodenja bolujem
od retke bolesti
Artrogripoze koja se
manifestuje ukoc¢enoscéu
zglobova i nedostatkom
misica.

Na samom rodenju u Prokupackoj
bolnici, lekari nisu mogli da mi dija-
gnostikuju bolest ve¢ sam preba-
c¢en u deciju kliniku u TirSovoj gde
se nastavlja lecenje.

Deformiteti na rukama i nogama su
bili vidljivi pa se odmah krenulo sa
fizikalnom terapijom.

Kada sam napunio 4 godine operi-
san sam nakon c¢ega su doktori bili
skepticni da li Cu uopste prohodati
ili govoriti. Dalje lecenje nastavljam
u Ribarskoj banji gde odlazim svake
godine a nakon svake rehabilitacije
evidentan je napredak. Bas u banji
prvi put sam se popeo samostalno
uz stepenice dok me je majka bo-
drila. Bio je to uspeh za oboje kao
da smo se popeli na Alpe.
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Nova iskusenja dolaze sa upisom u skolu a mo-
Jjim roditeljima je predlozeno da krenem u spe-
cijalnu skolu. Moji roditelji su znali da sam men-
talno zdrav i da bi bio promasaj da ne pohadam
redovnu nastavu i tada krece borba. Moja majka
Jje bila upornaiinstistirala je na raznim testiranji-
ma gde sam pokazao natprosecne rezultate, te
dobijam potvrdu da mogu pohadati redovnu
nastavu i poci u skolu sa svojim vrsnjacima i za-
poceti redovno skolovanje.

Prihvatanje drustva je bio veliki izazov za ucite-
licu koja me nije odvajala od ostale dece u sva-
kodnevnim aktivhostima vec je pokazala kroz
primere da sam i ja ravnopravni deo zajednice.
UcCestvovao sam u svim Skolskim aktivnostima
na kojima sam davao sve od sebe i tako je dan
za danom moj invaliditet postajao sve manje
primetan. Bio sam omiljeni dak Skole i iSao sam
na sve ekskurzije uz pratnju majke.

Moj aktivizam za osobe sa invaliditetom krece
pisanjem dnevnika “Dan kada korona virus

12 Rec za Zivot

ulazi u moj dom’. Razni portali su objavljivali
moj dnevnik a ja sam sa Citaocima imao odlic-
nu interakciju. Tada sam shvatio da moja zi-
votna prica moze pomoci drugima i biti inspi-
racija. Gostovao sam u raznim emisijama gde
sam pricao o svom zivotu, konstantnom vez-
banju ali i drustvenoj prihvacenosti.

Godine 2022. postajem clan Akademije mla-
dih lidera sa invaliditetom Srbije.

2023. godine objavljujem
autobiografsku knjigu “Drvene Lutke" a
reakcije judi na promocijama su bile
predivne. Dirljive i inspirativhe. Na
kraju godine sam izabran za osobu sa
invaliditetom koja se najvise zalagala
za borbu protiv diskriminacije na
teritoriji Srbije.

Odlucio sam da deo zarade od knjige dam u
humanitarne svrhe pa sam u saradnji sa fon-
dacijom “Humana srca’ realizovao akciju na-
bavke opreme za Degiju kliniku “Dr Vukan Cu-
pic" u Beogradu.

Za kraj zelim da posaljem jednu poruku - ve-
rujte u dobre ljude, ali i budite primer te do-
brote.



ARTROGRIPOZA

Arthrogryposis multiplex conge-
nita (AMC) je termin koji se kori-
sti za opisivanje grupe kongeni-
talnih stanja koja karakterisu
kontrakture zglobova u dva ili
viSe delova tela. Uzrok moze
biti nepoznat kod nekih osobe,
ali i mogu ukljucivati genetske i
faktore okoline, kao i abnormal-
nosti tokom fetalnog razvoja.
Osobe sa AMC imaju ogranic¢en
pokret zglobova, sa ili bez misi-
¢ne slabosti, u zahvac¢enim de-
lovima tela.

Zahvaceni ekstremiteti su fuzi-
formnog ili cilindricnog oblika
sa tankim potkoznim tkivom i
odsustvom koznih nabora. De-
formiteti su uglavnom simetric-
ni, ¢eS¢e su zahvaceni distalni
zglobovi, tako da su Sake i sto-
pala deformisani. Prisutna je ri-
gidnost zglobova. Ograniceni

su pokreti, ¢este su i subluksa-
cije zglobova, naroéito kuka i
kolena. Promene na zglobovi-
ma prate atrofije misica ili ¢ak
odsustvo nekih grupa misic¢a.
Duboki tetivni refleksi mogu biti
slabiji ili ugaseni.

Prisutni su brojni deformiteti:
pterigium (kozne izrasline pre-
ko zglobova), nizak rast, odsu-
stvo patele, dislokacije radiusa.
Na licu se zapaza asimetrija, za-
ravnjen nos i hemangiomi. De-
formacije vilice su u vidu mikro-
gnacije (manja donja vilica) i
cesti su trizmusi (gr¢ vilice),
male i deformisane oc¢ne jabu-
Cice, ptoza, strabizam. Ostali
poremecaji: skolioza, kriptorhi-
zam, hernije.

Posledice fetalne akinezije su i
zaostajanje ploda u rastu, hipo-

plazija pluéa, kraniofacijalne
anomalije (hipertelorizam - ve-
liki razmak izmedu unutrasnjih
uglova oka, rascep nepca, krat-
ka pupcana vrpcaii dr)

Nekada moze biti ostecen i
centralni nervni sistem sto do-
vodi do mentalne retardacije,
rede i srce, pa se dete rada sa
kongenitalnim sréanim mana-
ma.

Ne postoji kauzalna terapija. Od
rodenja treba sprovoditi ade-
kvatnu fizikalnu terapiju da bi
se korigovale kontrakture zglo-
bova. Hirurska terapija se pri-
menjuje gde god je moguce da
se poboljsa neki od deformiteta
i malformacija. Simptomatska
terapija se primenjuje za sva
popratna stanja i simptome.
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rec drzave

Fond solidarnosti
Republike Srpske
ZA DIJAGNOSTIKU I LIJECENIJE
DJECE U INOSTRANSTVU



BANJALUKA - Fond solidarnosti za dija-
gnostiku i lijecenje oboljenja, stanja i po-
vreda djece u inostranstvu od sada ima
novu internet stranicu u cilju da roditelji
djece kojima je potrebna pomoc koju pru-
za Fond i svi zainteresovani na sto brzi |
Jednostavniji nacin dodu do neophodnih
informacija.

Fond solidarnosti “Dusa djece” osnovan je
2017. godine, a do sada je pomogao u lije-
cenju preko 900 djece sa teskim i rijetkim
bolestima. Osnovni cilj je obezbijedivanje
sredstava za dijagnostiku i ljecenje obo-
lijele djece u inostranstvu.

Sredstva Fonda solidarnosti mogu se
odobriti za dijagnostiku i ljecenje u ino-
stranstvu djece uzrasta do 18. godine zi-
vota, koja su osigurana lica Fonda zdrav-
stvenog osiguranja RS i drzavljani BiH. Da
bi ostvarili ovo pravo roditelji/staratelji
djece treba da podnesu Fondu zahtjev u
skladu sa procedurom koja je definisana
Pravilnikom o nacinu, postupku, obliku,
obimu i rokovima koriscenja sredstava
Fonda solidarnosti. O upucivanju djece na
lijecenje i dijagnostiku u inostranstvu od-
lucuje Strucna komisija Fonda solidarno-
sti kao i Upravni odbor dok rjesenje dono-
si direktor Fonda.

Rec za Zivot
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USVOJENA JE PRVA REZOLUCILJA
O RETKIM BOLESTIMA

24. maja 2025. godine, tokom 78. zasedanja
Svetske zdravstvene skupstine (WHA78) u
Zenevi, usvojena je prva rezolucija o retkim
bolestima. Ovim dokumentom, retke bolesti
Su po prvi put prepoznate kao globalni priori-
tet javnog zdravlja.

Usvajanje rezolucije predstavlja istorijski isko-
rak za vise od 300 miliona ljudi Sirom sveta
koji zive sa retkom ili nedijagnostikovanom
bolescu, kao i za njihove porodice i zajednice.
Ovom rezolucijom je naglasena kriticna po-
treba za resavanjem drustvenih, finansijskih i
svih ostalih potreba osoba koje zive sa retkim
bolestima pruzajuci im vidljivost i priznanje
koje zasluzuju.

16 Rec za Zivot

Ova rezolucija Salje snaznu poruku svim
drzavama da je vreme za promenu a Svetsku
zdravstvenu organizaciju (SZO) poziva da
razvije Globalni akcioni plan za retke bolesti
— desetogodisnju strategiju usmerenu na
jacanje zdravstvenih sistema i unapredenje
pristupa dijagnostici, lecenju, rehabilitaciji,
psihosocijalnoj podrsci i ravnopravnosti.

Usvajanje rezolucije je prvi korak ka ukljuciva-
nju retkih bolesti u nacionalne zdravstvene
politike, registre, programe ranog otkrivanja i
univerzalnog zdravstvenog osiguranja kako bi
se unapredili zivoti osoba koje zive sa retkim
bolestima.



www.retkebolesti.com

www.zivotorg.org

info@retkebolesti.com
IG: www.instagram.com/udruzenje_zivot
FB: www.facebook.com/people/Udruzenje-Zivot
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