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Ziua Internationala
a Bolilor Rare

Alianta Nationala de Boli Rare din Romania
a marcat cel de-al noualea an in care
comunitatea internationala a bolilor rare
celebreaza Ziua Internationala a Bolilor Rare.
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Proiectul Expert RARE

Actualizarea proiectului Centru de
Expertiza pentru bolile rare - Expert RARE

Informatii proiect

Problema careia i se adreseaza proiectul
nostru este aceea a lipsei de servicii sociale
specializate adresate pacientilor cu boli rare,
certificate si recunoscute ca fiind centre de
referinta/expertiza pe acest domeniu si care
sa faciliteze realizarea unor trasee de ingrijire
medicala si sociala pentru beneficiarii cu boli rare
din Romania.

Faptul ca beneficiarii cu boli rare sunt ras-
panditi la nivel national, in diferite regiuni, ne-
cesita o interventie centralizata, urmarind astfel
pacientul pe intreg parcursul bolii, de la diag-
nosticare, la evaluare periodica, recuperare,
instruire si integrare in comunitate.

Activitati proiect

= Au fost organizate intalniri ale echipei de
implementare a proiectului in cadrul carora
s-au discutat responsabilitatile care le

revin echipei si planificarea
activitatilor;

= In cadrul Centrului NoRo
au fost organizate grupuri
lunare de pacienti cu boli rare
pentru terapie si instruire in
management-ul bolii pe o pe-
rioada de 5 zile/luna;

=  S-au organizat sesiuni lu-
nare de instruire in abilitati de
viata independenta pentru ti-
nerii cu dizabilitati. Grupurile
de tineri instruiti pentru abilitati
de viata independenta au be-
neficiat de un program realizat
pe module de instruire: gatit,
management-ul banilor, autonomie per-
sonala, igiena etc;

= Intre timp, am primit certificare ISO 9001
pentru domeniul de aplicabilitate: furnizare
de servicii integrate (sociale, medicale,
educationale si de cercetare in domeniul
bolilor rare);

= A fost realizata strategia de formare a fur-
nizorilor de servicii pentru pacientii cu boli
rare;

= A fost organizat un seminar ExpertRARE
pentru dezbaterea acreditarii centrelor de
expertiza, aderarea la Retelele Europene
de Referinta si finalizarea Strategiei de
formare a furnizorilor de servicii sociale.

Promovarea proiectului prin:

= \Website-urile APWR: www.apwromania.ro,
www.rjrd.ro, www.edubolirare.ro

= Media locala si hationala;

= Conferinte, seminarii, workshop-uri si
intalniri.
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Sindromul Prader-Willi

Descriere

Sindromul Prader-Willi este o afectiune ge-
netica si afecteaza mai multe parti ale corpului.
In perioada de sugar, aceasta afectiune se ca-
racterizeaza prin tonus muscular scazut (hipo-
tonie), dificultati de alimentatie, crestere lenta
in greutate si intarziere de dezvoltare. inca din
copilarie persoanele afectate prezinta un apetit
incontrolabil care conduce la consum cronic
exagerat de alimente (hiperfagie) si obezitate. O
parte a persoanelor cu sindrom Prader-Willi, in
special cei care prezinta obezitate, vor dezvolta si
diabet zaharat de tip Il (forma cea mai raspandita
de diabet).

Persoanele cu sindrom Prader-Willi, prezinta
retard intelectual usor sau moderat si dificultati
de invatare. Problemele de comportament sunt
frecvente, incluzand explozii de furie, incapa-
tanare si comportament compulsiv cum ar fi
ciupirea pielii. De asemenea, pot sa apara tul-
burari de somn. Alte elemente caracteristice
acestui sindrom sunt trasaturi faciale cum ar
fi frunte ingusta, ochi migdalati, o forma triun-
ghiulara a gurii, statura mica, maini si picioare
mici. Unele persoane au un ten neobisnuit de
alb si par deschis la culoare. Atat personale
de sex masculin cat si cele de sex feminin au
organe genitale slab dezvoltate. Pubertatea este
intarziata sau incompleta si cele mai multe per-
soane sufera de infertilitate.

Frecventa
Frecventa mondiala este de la 1 la 10.000 si
1 la 30.000.

Modificari genetice

Sindromul Prader-Willi este cauzat de
pierderea functiei unor gene situate intr-o
regiune particulara a cromozomului 15. Per-
soanele cu acest sindrom mostenesc de
obicei o copie a acestui cromozom de la fie-
care parinte. Unele gene devin active numai
pe copia cromozomului mostenit de la tata
(copia paternd). Aceasta activare a genelor in
functie de parinte se datoreaza fenomenului de
imprimare genomica.

Cele mai multe cazuri de sindrom Prader-
Willi (aproximativ 70%) apar la persoane la care
un segment al cromozomului 15 patern este
sters in toate celulele. Persoanelor cu aceasta

modificare genetica le lipsesc importante gene
din regiunea respectiva intrucat genele de pe
copia cromozomului 15 matern sunt inactivate.
In 25% din cazuri copilul primeste 2 copii ale
cromozomului 15 de la mama in loc sa primeasca
cate o copie de la fiecare parinte. Acest fenomen
se numeste disomie uniparentala materna.

Modul de transmitere (mostenire)

Cele mai multe cazuri de sindrom Prader-
Willi, in special cele datorate deletiei (stergerii)
segmentului de cromozom 15 patern sau disomiei
uniparentale materne nu se mostenesc. Aceste
modificari genetice sunt evenimente intampla-
toare in timpul formarii celulelor reproducatoare
(ovule si spermatozoizi) sau au loc in timpul
dezvoltarii timpurii ale embrionului.

Foarte rar modificarile caracteristice sindro-
mului Prader-Willi se datoreaza unei anomalii
genetice care inactiveaza gene de pe cromo-
zomul 15 patern, anomalie care sa fie transmisa
de la o generatie la alta.

Diagnostic
Diagnosticul trebuie suspectat inca din pe-
rioada de nou-nascut si sugar. Hipotonia muscu-
lara prezenta in aceasta perioada va fi investigata
prin examinari de laborator pentru identificarea
sindromului Prader-Willi. Identificarea precoce
a bolii permite instituirea precoce a terapiei si
astfel prognosticul va i mai bun. Dupa perioada
de sugar, adesea diagnosticul este unul clinic,
bazat pe semnele caracteristice bolii. Examinarile
genetice (cariotipul sau testul FISH, teste de
metilare) sunt cele care vor pune diagnosticul
de certitudine.
Continuare in pagina 4
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Stabilirea diagnosticului

Diagnosticul clinic al pacientilor cu sindrom
Prader Willi este sustinut de un scor clinic de
diagnostic obtinut din evaluarea unor criterii
majore si minore: minim 5 puncte (4 din criterii
majore) pana la varsta de 3 ani; minim 8 puncte
(5 din criterii majore) dupa varsta de 3 ani.

Criterii majore ( 1 criteriu = 1 punct)

= Hipotonie neonatala si infantila, supt dificil;

= Dificultati de alimentare, greutate mica;

= Crestere rapida si excesiva a greutatii intre
1-6 ani;

» Hiperfagie;

= Facies caracteristic: ingustarea diametrului
bifrontal, ochi migdalati, gura mica cu
buza superioara subtire, comisuri bucale
coborate;

= Hipogonadism, dependent de varsta;

= Retard mintal moderat.

Criterii minore (2 criterii = 1 punct)

= Scaderea intensitatii miscarilor fetale; letar-
gie infantila sau plans slab, corectate cu
varsta;

= Tulburari comportamentale: accese de furie,
reactii violente, ideatie obsesiva, opozitie,
rigiditate, posesivitate, incapatanare,
minciuna, furt;

= Tulburari de somn sau apnee in timpul
somnului;

= Statura mica, Hipopigmentarea parului si
a pielii;

= Maini mici, picioare mici;

= Anomalii oculare;

= Saliva vascoasa, cruste ale comisurilor
bucale;

= Defecte de articulare a cuvintelor, ciupirea
pielii.

Tratament

Sindromul Prader-Willi nu se poate vindeca.
Cu toate acestea identificarea precoce a bolii
(inca din perioada de sugar) ajuta la a reduce
severitatea manifestarilor clinice. Ca si terapie
precoce se poate administra hormonul de
crestere recombinat, acesta ajuta la cresterea
in inaltime, creste masa musculara si poate re-
duce interesul pentru mancare si obezitatea.
De asemenea, sunt indicate terapiile fizice
(kinetoterapia) pentru imbunatatirea tonusului
muscular, logopedia si terapia ocupationala. In
perioada scolara acesti copii au nevoie de un
mediu special pentru a reusi sa acumuleze cat
mai multe cunostinte. Cea mai mare problema
asociata acestei boli ramane obezitatea.

Problemele psihiatrice si cele de compor-
tament trebuie identificate precoce pentru
a obtine cele mai bune rezultate terapeutice.
Aceste probleme sunt rezolvate cel mai
bine cand se asigura un antrenament si o
implicare a parintilor. Uneori este nevoie si
de medicatie. Agonistii serotoninei sunt cei
mai eficienti in reducerea crizelor de furie si a
comportamentului compulsiv.

dr. Andreica loana,
medic specialist psihiatrie pediatrica

Voluntariat la Centrul NoRo

Ma numesc Boldor Florin - Codrin, am 26 de ani si sunt din Zalau.
Sunt diagnosticat cu acondroplazie, o boala rara, acesta find motivul
pentru care nu am un loc de munca, si nici nu am plecat din tara, ca

si alti tineri.

Nu de mult timp sunt voluntar la Centrul NoRo. Sunt foarte
incantat de ceea ce fac, vazand ca pot sa fiu de folos celor care

au probleme mai grave decat mine.

Am inceput sa ma atasez de unii copii si sunt multumit, atunci

cand vad ca-si doresc sa ma joc cu ei. Toate acestea, se intampla
datorita acestui colectiv, a Centrului NoRo, care m-au primit
bucurosi si care in fiecare zi nu uita sa-mi multumeasca. Caldura
cu care ma primesc zilnic imi da incredere in mine, ma face sa
merg cu mai multa placere si sa nu lipsesc de la nici o activitate.
imi doresc s& cunosc si sa invat mai multe pentru binele copiilor.

Boldor Florin - Codrin, voluntar APWR
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Grupuri de pacienti cu boli rare

In perioada ianuarie - iunie 2016 am or-
ganizat 6 grupuri de pacienti diagnosticati cu
scleroza multipla, boli neurologice rare, boala
Parkinson, miastenia gravis, PKU, Sindrom
Prader Willi. Acestia au beneficiat de serviciile
Centrului NoRo pentru o perioada de 5 zile. Atat
pacientii cat si insotitorii au fost implicati intr-un
program de instruire privind management-ul bolii.
Serviciile de care au beneficiat au fost: informare
si consiliere, interventie personalizata, activitati
educative si de socializare, consiliere psihologica

de grup. consultatie medicala, kinetoterapie,
hidroterapie, masaj. In timpul liber au vizitat
Galeria de Arta ,loan Sima" si Muzeul Judetean
de Istorie si Arta.

Impresiile pe care beneficiarii si le-au ex-
primat au fost legate de faptul ca au aflat lucruri
noi si utile, mai multe informatii despre boala
de care sufera, au realizat schimb de informatii,
imbunatatirea cunostintelor, au beneficiat de
intelegere, un program foarte prietenos si adaptat
la nevoile lor, personal deschis la nevoile lor.

Conferinta nationala ColaboRARE

Alianta Nationala pentru —
Boli Rare a organizat in zilele
de 29-30 ianuarie 2016 la Hotel
Ramada Majestic din Bucuresti
conferinta nationala ,Colaborare
pentru managementul bolilor
rare - ColaboRARE" in cadrul
proiectului cu acelasi titlu, fi-
nantat de catre Mecanismul
Financiar al Spatiului Economic
European (SEE), Fondul ONG.

Temele de dezbatere la
conferinta au fost concentrate
pe: acreditarea centrelor de
expertiza, retele europene de

referinta in bolile rare, management-ul bolilor rare, circuitul pacientilor cu boli rare in sistemul sanitar,
social si educational din Romania, ingrijirea integrata in bolile rare, strategia nationala de sanatate si
bolile rare, servicii sociale adresate pacientilor cu boli rare, accesul la informatii de calitate, HelpLine,
imbunatatirea accesului la tratament si servicii.

In deschiderea conferintei a fost lansatd Campania de Ziua Internationala a Bolilor Rare 2016 cu
tema: ,Vocea pacientilor” si sloganul: ,Uniti, vom fi auziti!™.

Oameni RARI si Bolile RARE | () pezwir 5
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Curs de formare pentru organizatiile de
pacienti ,,Cum sa comunici eficient cu presa”

in cadrul proiectului ,Colaborare pentru ma-
nagementul bolilor rare - ColaboRARE", Alianta
Nationala pentru Boli Rare Romania a organizat
3 sesiuni de formare pentru organizatiile de
pacienti, cu tema ,Cum sa comunici eficient cu
presa”. Training-ul a fost sustinut de Alexandra
si Mihai Manaila in calitate de traineri specializati
in comunicare.

Cele trei sesiuni de formare au fost orga-
nizate la Bucuresti in perioadele: 20-21 august
2015, 15-16 decembrie 2015, 30-31 ianuarie 2016.
La cele trei sesiuni de formare au participat in
total un numar de 44 de persoane, de la diferite
ONG-uri din tara.

Scopul training-ului a fost acela de a dez-
volta competentele de relationare directa si in-
directa a cursantilor, in conjuncturi spontane sau
organizate, cu jurnalistii si cu institutiile din presa
scrisa, audiovizual si online.

Cursul a avut doua componente: una teo-
retica si una practica. Pe parcursul celor doua
zile de curs au fost prezentate elementele esen-
tiale ale comunicarii de la Emitator la Receptor,
insistand pe particularitatile asociatiilor de
pacienti cu boli rare in diverse posturi. Partici-
pantilor le-au fost oferite si cateva trucuri in
comunicarea asociatiilor de pacienti cu boli
rare in functie de canalele alese pentru a
transmite mesajele. Nu au lipsit nici exercitiile
practice, astfel cei prezenti au avut ocazia

sa experimenteze pe propria piele, prin joc
si distractie, felul in care se poate distorsiona
mesajul in procesul de transmitere catre re-
ceptor. Detalierea unor cazuri concrete aparute
in presa, analiza efectiva a unui comunicat de
presa (concret) cu identificarea elementelor
esentiale, un exercitiu util care i-a invatat pe cei
prezenti cum sa scrie corect un comunicat de
presa. Pentru unii participanti, comunicatul de
presa, a fost cel mai de interes, recunoscand ca
este si cel mai utilizat instrument de comunicare
Cu presa de catre ei.

Au fost prezentate si filme cu rol educativ si
motivational, ca exemplificare pentru modalitatile
de transmitere a unui mesaj, dar si povesti spu-
se/citite tot cu rol de exemplificare pentru ,cum
au fost transmise mesajele”.

Mai multe despre training si impresii din
partea participantilor, puteti gasi citind artico-
lele scrise de Alexandra Manaila, accesand
urmatoarele link-uri:

Training | - http:/www.alexandramanaila.ro/
primul-training-despre-comunicarea-cu-presa-
dedicat-asociatiilor-de-pacienti-cu-boli-rare/

Training Il - http://www.alexandramanaila.ro/
cum-sa-comunici-eficient-cu-presa-ii-training-
pentru-asociatiile-de-pacienti-cu-boli-rare/

Training Ill - http://www.alexandramanaila.ro/
cum-sa-comunici-eficient-cu-presa-iii-training-
pentru-asociatiile-de-pacienti-cu-boli-rare/
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Ziua Internationala a Bolilor Rare
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Alianta Nationala de Boli
Rare din Romania a marcat
cel de-al noualea an in care
comunitatea internationala a
bolilor rare celebreaza Ziua
Internationala a Bolilor Rare.

Tema din acest an ,Vocea
pacientilor”, recunoaste rolul
crucial pe care pacientii il joaca
in exprimarea nevoilor lor si in-
deamna la schimbarea care le
va imbunatati atat viata lor, cat
si a celor din familie. . o

Sloganul din anul acesta ,Uniti vom fi auziti!”,
face apel la un public mai larg, la cei care nu
traiesc sau nu sunt afectati direct de o boala rara,
sa se alature comunitatii cu boli rare, cu scopul
de a face cunoscut impactul acestora.

Pentru a marca Ziua Internationala a Bolilor
Rare, Alianta Nationala pentru Boli Rare Romania
in colaborare cu membrii si partenerii ei au
desfasurat un sir de evenimente;

= Vernisajul expozitiei ,Vocea pacientilor,
Uniti vom fi auziti!” organizat la Galeriile de Arta
Joan Sima”. Au fost expuse lucrarile copiilor si ale
adultilor care sunt beneficiari ai Centrului NoRo si
ale domnisoarei Delia Vicas;

= Dupa vernisaj, participantii au fost invitati
sa lanseze baloane si sa faca o poza de grup
pentru a-si exprima solidaritatea fata de toate
persoanele afectate de boli rare;

= Workshop-ul ,imbunatatirea accesului la
servicii de ingrijire in bolile rare”. Evenimentul a
fost organizat in cadrul proiectului ,Colaborare
pentru managementul bolilor rare — Colabo-
RARE", finantat prin Granturile SEE 2009-2014, in
cadrul Fondului ONG in Romania. La workshop
au luat parte reprezentanti ai Directiei de
Sanatate Publica, membri ai organizatiilor de
pacienti, asistenti personali si medici implicati in
management-ul bolilor rare;

= Cu aceasta ocarzie, Alteta Sa Regala Princi-

Noutati si EVENIMENTE | 2016

pesa Mostenitoare Margareta a transmis un
mesaj persoanelor care traiesc cu o boala rara,
precum si profesionistilor din domeniul sanatatii;

= In prima zi din workshop am premiat elevii
care au participat la concursul ,Peretele prie-
teniei” organizat in cadrul campaniei. Jurizarea
concursului ,Peretele prieteniei” din scoli a avut
loc in perioada 23-24 Februarie 2016.

in cadrul campaniei ZBR a fost marcata
si Ziua Internationala a Copilului cu Cancer, cu
aceasta ocazie a fost lansat concursul de po-
vesti si desene pentru copiii cu boli rare, de
asemenea reprezentanti ai ANBRaRo si ARCrare
au participat la o masa rotunda organizata de
DSP Salaj pe subiectul prevenirea cancerului
si la o conferinta cu privire la cancerul la copii,
organizata in data de 15 februarie.

Au avut loc eveninente organizate de
membrii si partenerii ANBRaRo si in alte orase
pentru sensibilizarea populatiei cu privire la
boli rare cum ar fi. Bucuresti, Timisoara, Carei,
lasi, Cluj-Napoca, Oradea, Arad, Targu - Mures,
Bucuresti.

Campania Ziua Internationala a Bolilor Rare
a fost lansata in data de 31 ianuarie 2016 la
conferinta ColaboRARE - ,Cum sa comunici efi-
cient cu presa”, Bucuresti si s-a incheiat in data
de 3 martie cu o conferinta de presa prin care
s-a evaluat totodata impactul campaniei.

Oameni RARI si Bolile RARE | () pezwir
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Programul pentru tinerii afectati de boli

rare ,,Proba de Zbor™

Programul pentru tinerii afectati de boli
rare pe care l-am numit ,Proba de zbor" s-a de-
rulat in continuare in fiecare luna, timp de
2 zile, incepand cu luna ianuarie. Scopul pro-
gramului este de a achizitiona abilitati de viata
independenta pentru a facilita integrarea in
comunitate.

Curs de prim ajutor

in data de
05.02.2016 s-a desfa-
surat in cadrul Cen-
trului NoRo cursul de
prim ajutor de catre
cei de la Crucea Rosie
Salaj.

Cele 4 etape prin-
cipale au fost;

1. Luarea masurilor
de siguranta;

2. Evaluarea starii
victimei;

3. Apelarea ser-
viciilor de urgenta, da-
ca este necesar;

4. Acordarea pri-
mului ajutor.

De asemenea
toti angajatii centrului am exersat: ridicarea
Rautek, verificarea starii de constienta, elibe-
rarea cailor respiratorii, verificarea respiratiei,
punerea victimei in pozitia de siguranta, com-
presia toracica si respiratia gura la gura, veri-
ficarea cavitatii bucale, tehnica batai pe spate
si tehnica apasari abdominale in situatiile de

In acest interval de timp leaga prietenii atat
beneficiarii cat si insotitorii, comunica si isi im-
partasesc propriile experiente, gasesc solutii im-
preuna pentru a infrunta dificultatile de zi cu zi,
interactioneaza cu specialistii, voluntarii si copiii
din Centrul de Zi NoRo. Pe langa programul
de instruire au participat la diferite activitati de
socializare precum ,Vanatoarea de Oua”, Vizita
la Muzeul de Arta ,loan Sima”, vizionarea filmului
LAminitiri din Copilarie” la Casa Municipala de
Cultura Zalau.

inec, imobilizarea capului victimei cu ambele
maini, imobilizarea capului victimei intre
picioare, aplicarea bandajului compresiv.
Multumim intregii echipe de la Crucea Rosie
Salaj din partea angajatilor Centrului NoRo
pentru toate cele invatate si pentru caldura cu
care ne-au tratat!

8 |
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Pachetul integrat pentru combaterea saraciei

in data de 17 februarie 2016, am participat la
lansarea ,Pachetului integrat pentru combaterea
saraciei”. Acesta cuprinde 47 de masuri ce ar
trebuie sa contribuie la diminuarea riscurilor de
saracie in randul populatiei, concentrandu-se
mai ales pe actiunile pentru copii.

Pachetul este structurat pe grupe de varsta
si vor fi asigurate ecografii si screening medical
la nastere, suplimente sociale pentru vaccinari si
o identitate pentru toti copiii, crese comunitare si

ingrijitori cu plata in zonele rurale. Pentru grupa
de varsta 3-6 ani, Guvernul a anuntat ca se va
completa Programul ,Fiecare copil in gradinita”
cu masuri de ajutare a cumpararii de rechizite,
imbracaminte si vitamine. La grupa 6-18 ani, sunt
pregatite masuri de reducere a abandonului scolar,
iar grupa 16-24 de ani programe de asistenta
pentru integrare profesionala si ,A doua sansa la
scoala”. Pachetul vizeaza si grupa 18-64 de ani, cu
masuri de reducere a riscului de saracie.

Ceremonia de Premiere EURORDIS

in data de 23 februarie 2016 a avut loc
Ceremonia de Premiere EURORDIS. Din partea
Asociatiei Prader Willi din Romania a participat
Dorica Dan. La ceremonie, Inaltimea sa,
Principesa Astrid a Belgiei, a prezentat premiile

EURORDIS 2016 care recunosc angajamentul si
realizarile organizatiilor pacientilor, voluntarilor,
institutiilor, oamenilor de stiinta, mass-mediei
si a factorilor de decizie care au contribuit la
reducerea impactului asupra bolilor rare.

Al IX-lea Simpozion organizat de Ziua
Internationala a Bolilor Rare, Cluj-Napoca

In data de 26 februarie a avut loc cea de
a IX-a editie a simpozionului cu privire la boli
rare de la Cluj-Napoca menit sa marcheze Ziua
Internationala a Bolilor Rare.

Simpozionul a fost deschis de prof. univ.
dr. Paula Grigorescu-Sido, presedinte al co-
mitetului de organizare, seful Centrului de
Patologie Genetica. La simpozion au fost pre-
zenti specialisti, cercetatori, cadre medicale,
rezidenti, studenti si pacienti. Prezentarile din
cadrul simpozionului au avut rolul de a furniza
informatii cu privire la diagnosticarea timpurie,
tratament corespunzator, ingrijirea persoanei
afectata de o boala rara. Printre temele
abordate au fost: bolile lizozomale, diagnosticul

Concurs jurnalistic

Alianta Nationala pentru Boli Rare
Romania a lansat un nou concurs jurnalistic
pe tema centrelor de expertiza pentru
boli rare, la Conferinta ,ColaboRARE -
Colaborare pentru management-ul bolilor
rare”, odata cu lansarea Campaniei. Ziua
Internationala a Bolilor Rare 2016 cu tema
.Vocea pacientilor” si sloganul ,Uniti, vom fi
auziti!”,

Continuare in pagina 10

bolii Niemann Pick tip B, existenta Centrelor
Regionale de Genetica Medicala, un aspect
important pentru pacientii cu boli rare, boala
Gaucher, abordarea multidisciplinara, familie
afectata de sindrom Alport X linkat, anomalii
genetice in sindromul Noonan, analiza FISH si
sindroamele de microdeletie cromozomiala,
utilitatea ghidului national de diagnostic si tra-
tament in distoniile primare.

Din partea Asociatiei Prader Willi a fost
Dorica Dan, presedinte APWR si Miclea Diana,
medic specialist pediatrie si genetica medicala.
S-a facut o prezentare a Centrului NoRo cu
privire la serviciile specializate de care pot
beneficia pacientii diagnosticati cu o boala rara.
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Concurs jurnalistic

La acest concurs s-au inscris jurnalisti
care au realizat si publicat materiale pe
tema .Centrele de expertiza in bolile rare” in
perioada 1 februarie - 1 martie 2016.

S-au inscris in concurs 9 jurnalisti cu 13 mate-
riale, iar premiul a fost castigat de jurnalista

Ana-Maria Predila, de la ziarul Gazeta de Sud,
din Craiova cu articolul scris ,Pacientii cu boli
rare lupta cu amorteala din sistemul medical”,
Jurnalista a fost premiata in cadrul conferintei
de presa de incheiere a campaniei ZBR 2016,
organizata la Bucuresti in data de 3 martie 2016.

Sanatatea femeii si oncologia

in data de 7 martie 2016 a avut loc eveni-
mentul organizat de Sanatatea Press cu titlul
.Sanatatea femeii si oncologia”. Au fost orga-
nizate o serie de conferinte - dezbatere, ,Dia-
loguri pentru viata: Sanatatea feminina si
Oncologia” in patru orase din Romania: Bucuresti,
Cluj-Napoca, lasi si Timisoara.

.Specialisti cu experienta vasta in onco-
logie si in arii de practica medicala conexe,
alaturi de reprezentante ale societatii civile si
ale asociatiilor de pacienti din sfera oncologiei
au discutat despre importanta preventiei, a
diagnosticului precoce si precis, precum si a
abordarii personalizate in ingrijirea femeilor cu
cancer.

Cancerul de san are cea mai ridicata inci-
denta in randul femeilor din Romania, fiind
totodata si principala cauza de mortalitate prin
cancer la femei. 1 din din 5 femei cu cancer de
san din tara noastra descopera boala abia in

stadiul Il sau lll, potrivit studiul OncoMonitor
2014.

Considerata o boala «rara», cancerul de ovar
are o incidenta mai mica, aproximativ 1900 de
cazuri pe an, arata datele Organizatiei Mondiale
a Sanatatii din raportul Cancer Country Profiles
2014, insa rata de supravietuire este mult mai
scazuta. Asta, din cauza ca diagnosticarea se
face de cele mai multe ori in stadii avansate
- statisticile arata ca doar 45% dintre femeile
CU cancer ovarian au sansa de a supravietui 5
ani de la momentul diagnosticului, comparativ
cu pana la 89% dintre pacientele diagnosticate
cu cancer de san, conform platformei initiativei
World Ovarian Cancer Day.”

Conferintele ,Dialoguri pentru viata: Sana-
tatea feminina si Oncologia” au avut ca scop
cresterea gradului de informare in randul fe-
meilor din Romania, cu privire la combaterea
cancerului de san si de ovar.

Curs de formare a drepturilor persoanelor

cu dizabilitati

Asociatia Prader Willi din
Romania a sustinut, in perioada
0-11 martie 2016, sesiuni de
informare si un curs de formare,
ambele organizate in proiectul
,TOATE drepturile fundamentale
pentru TOATE persoanele cu diza-
bilitati!”, finantat prin granturile
SEE 2009-2014, in cadrul Fondului
ONG in Romania, avand ca pro-
motor Fundatia Transilvana Alpha
din Targu-Mures.

Cursul de formare pe tema ,Obiective si tehnici moderne de lobby si advocacy in domeniul
dizabilitatii, in lumina Conventiei ONU privind drepturile persoanelor cu dizabilitati®, a avut loc in
perioada 9-11 martie si este destinat reprezentantilor organizatiilor persoanelor cu dizabilitati.

Sesiunea de informare pentru reprezentantii autoritatilor publice locale, serviciilor publice
locale, arhitecti, urbanisti si jurnalisti a avut loc in data de 11 martie.
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Conferinta Internationala ,Interventia timpurie
la copilul cu dizabilitati™

in perioada 15-16 martie 2016, Fundatia .Inocenti Bistrita® a
organizat conferinta internationala cu titlul .Interventia timpurie la
copilul cu dizabilitati". Conferinta a avut loc in Bistrita unde au participat
injur de 150 de persoane, parinti ai copiilor cu dizabilitati, specialisti din
tara cat si din strainatate si reprezentanti ai autoritatilor locale.

In prima zi a conferintei au fost abordate urmatoarele teme:

= Organizatii, programe si servicii - in aceasta sesiune Asociatia

Prader Willi din Romania a fost reprezentata de asistentul
social Veres Dorisz si fiziokinetoterapeutul Persa Alexandra
care au prezentat serviciile oferite de Centrul Pilot de
Referinta pentru Boli Rare - Centrul NoRo;

= Evaluarea copiilor 0 - 7 ani, cu dizabilitati neuro-psiho-

motorii.

In a doua zi a conferintei temele abordate au fost urmatoarele:

= Terapii recuperatorii pentru copii 0 - 7 ani, cu dizabilitati

neuro-psiho-motorii;

= Legislatia in domeniul copilului cu dizabilitati;

= Integrarea scolara si sociala pentru copii 0 - 7 ani, cu

dizabilitati neuro-psiho- motorii.

Cuvantul de incheiere a fost rostit de catre directorul executiv,
Fundatia Inocenti Bistrita- dl. Mic Marin.

dizabilitaki®

Intalnirea Retelei
Europene de Boli Rare si
Conferinta Lifebelt

in 19 martie 2016 s-a organizat la Budapesta
intalnirea membrilor Retelei Europene de Boli
Rare. La acest eveniment au participat doi
reprezentanti ai Help Line NoRo. S-au prezentat
rezultatele analizelor statistice din anul
2015 (Caller Profile Analysis), s-au prezentat
Help Line-uri noi care doresc sa fie membri
in retea (Danemarca, Irlanda, Ungaria). Am
convenit sa ne implicam in gasirea subiectilor
pentru studiile coordonate de EURORDIS prin
RareBaroMeter si am stabilit posibilitatile pe
care le are un Help Line de a se implica in
derularea de studii. Cu ocazia acestei intalniri,

Expozitia
»,Uniti vom fi auziti!™

In data de 16.03.2016, s-a desfasurat o acti-
vitate deosebita cu copiii la Galeria de Arta ,loan

Sima”". Activitatea a inceput cu vizitarea expozitiei
,Uniti vom fi auziti!” care cuprinde lucrari realizate
de copiii de la Centrul NoRo. Apoi copiii au
pictat cu acuarele si au presarat sare de mare
peste petele de culoare pentru a creea efecte
interesante. Aceasta activitate s-a desfasurat in
cadrul proiectului ,Un muzeu pentru toti 2",

in ziua anterioara, am participat si la conferinta
finala a proiectului ,Lifebelt Information Center
and Help Line" derulat de Alianta Nationala
pentru Boli Rare Ungaria, unde am avut
posibilitatea sa fim vorbitori in cadrul unei mese
rotunde cu tema: experiente internationale,
probleme si solutii.

Oameni RARI si Bolile RARE | () pezwir
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Coalitia pentru Cauza Copilului cu Cancer

In Zilele de 18-19 martie am participat la intal-
nirea Coalitiei pentru Cauza Copilului cu Cancer
la Hotel Napoca, Cluj Napoca. Coalitia s-a format
in cadrul unui proiect finantat prin Fondul ONG iar
la final de proiect ne-am adunat sa vedem care

este perspectiva de colaborare in viitor, daca vom
forma o coalitie cu personalitate juridica.

Coalitia este formata din organizatii neguver-
namentale active in domeniul protectiei copilului
cu cancer si familiei sale.

Workshop ,Implicarea pacientului”

in data de 5 aprilie 2016, la Budapesta, a
fost organizat un workshop pe tema .Implicarea
pacientului”, eveniment la care a participat si un
reprezentant din partea Asociatiei Romane de
Cancere Rare - ARCrare.

Subiectele discutate au fost centrate
pe situatia pacientilor afectati de leucemie
limfocitara cronica din diferite tari (Romania,
Croatia, Ungaria, Cehia, Bulgaria, Polonia,
Slovacia, Slovenia).

Temele abordate au fost legate de:
provocarile intampinate atat de pacienti cat si
de organizatiile de pacienti si modalitati de a
face fata acestor provocari; traseul pacientului
cu LLC in diferitele tari, accesul la tratament si
ingrijire, cum sprijina asociatiile acesti pacienti,
dar si in ce privinta au cel mai mult nevoie de
sprijin pacientii cu identificarea nevoilor. De
asemenea, au fost prezentate exemple si povesti
de succes, participantii au prezentat fiecare
activitati derulate de catre organizatiile lor. in

urma discutiilor s-a constatat ca problemele
sunt similare in diferitele tari: lipsa registrelor de
pacienti ceea ce inseamna ca nu se cunoaste
numarul real al persoanelor afectate de LLC,
exista inegalitati la nivel european in ceea ce
priveste accesul la ingrijire, probleme legate
de accesul la tratament, necesitatea diseminarii
de informatii cu privire la boala, comunicarea
diagnosticului.

Galeria de bune practici in serviciile sociale

In perioada 7-8 aprilie, la Bucuresti a avut loc galeria
de bune practici in serviciile sociale, organizata de
FDSC. Din partea Asociatiei Prader Willi, la eveniment au
participat Dorica Dan si Dorisz Veres.

Principalul mesaj pe care ONG-urile de profil |-
au transmis autoritatilor romane si europene, presei si
participantilor prezenti la conferinta internationala ,Politici
publice pentru servicii sociale accesibile”, a fost faptul ca
organizatiile neguvernamentale active in zona serviciilor
sociale sunt cei mai eficienti investitori in comunitate,
intrucat produc rezultate masurabile, de impact si
durabile.

Comunitatea celor care beneficiaza de servicii sociale
include persoane cu dizabilitati si boli rare; copii care se
nasc si cresc fara un act de identitate si care sunt invizibili
pentru autoritati, inclusiv cand devin adulti, victimele
saraciei sau ale violentei sexuale.

12 |
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Gala Innovation in Health Awards 2016, editia a ll-a

In data de 8 Aprilie 2016
a avut loc Gala Innovation in
Health Awards 2016, Editia
a ll-a un eveniment de
premiere organizat cu ocazia
Zilei Mondiale a Sanatatii. La
eveniment au participat peste
200 de personalitati: profesori,
academicieni, cadre medicale,
farmaceutice si veterinare,
manageri de companii publice
si private, reprezentanti ai
institutiilor financiare, autoritati
si persoane care si-au
adus aportul la dezvoltarea
domeniului sanitar si veterinar din Romania etc.
In cadrul acestui eveniment a fost premiata
Dorica Dan, presedinte APWR, ANBRaRo si
ARCrare pentru proiectul ,INNOV - Care”,
Proiectul ,INNOV - Care” este inovator prin:
= Dezvoltarea si testarea unui nou model
holistic de ingrijire centrat pe pacientii cu
boli rare;
= Evaluarea politicii-pilot menita sa confirme
sau sa infirme o relatie de cauzalitate intre
interventie si rezultatul masurat;

= Evaluarea impactului economic al mo-
delului, oferind mai multe informatii
cu privire la analiza cost-beneficiu a
modelului propus;

= Investitii in analiza optiunilor de extindere
in alte state membre si in alte domenii
de ingrijire (de exemplu, handicap. boli
cronice);

= Stabilirea unor parteneriate solide si suste-
nabile intre institutiile publice, entitatile pri-
vate si orgnizatiile societatii civile.

Contributie la dezvoltarea strategiilor locale

Asociatia Prader Willi din Romania a fost
invitata sa participe in aprilie si mai 2016 la gru-
purile de lucru in vederea realizarii Strategiei
Integrate de Dezvoltare Urbana a 2016-2023 a
municipiului Zalau (prima intalnire 8 aprilie 2016)

si a Strategiei de Dezvoltare a Judetului Salgj
pe perioada 2015-2020 (prima intalnire 11 aprilie
2016). Contributia noastra vizeaza imbunatatirea
calitatii vietii persoanelor cu dizabilitati afectate de
boli rare care traiesc in Zalau sau in judetul Salaj.

Curs manager de proiect

in luna aprilie 3 reprezentanti ai Asociatiei
Prader Willi din Romania au participat la un curs
de manager de proiect. Dat fiind ca asociatia
implementeaza frecvent proiecte, unele avand
la baza finantari din fonduri europene, este
necesar ca echipa care lucreaza in cadrul
acestor proiecte sa fie instruita in ceea ce
priveste, scrierea, implementarea si gestionarea
proiectelor. Cursul de manager de proiect a
pregatit participantii sa faca fata cerintelor
manageriale diferitelor proiecte. In cadrul
cursului participantii au invatat despre analiza
cererii de finantare si scrierea acestuia, analiza

planului de activitati si a etapelor procesului de
implementare.

In cadrul cursului participantii si-au dezvoltat
abilitati precum: planificare, organizare si
coordonare a elementelor componente ale unui
proiect; coordonare a diferitelor tipuri de resurse
(umane, financiare, de timp); familiarizare cu
lucrul in echipa si lucrul sub presiunea timpului
si si-au imbunatatit capacitatea de gestionare
a relatiilor de parteneriat din cadrul proiectelor
derulate, inclusiv a relatiei cu finantatorul,
precum si capacitatea de monitorizare si
evaluare a proiectelor.

Oameni RARI si Bolile RARE | () pezwir
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Conferinta de incheiere a proiectului
»,NORo - Frambu, parteneriat pentru viitor”

Asociatia Prader Willi din Romania
in parteneriat cu Centrul Frambu din
Norvegia, a derulat in perioada 1 martie
2015 - 30 aprilie 2016, proiectului
.NoRo-Frambu, parteneriat pentru
viitor”, finantat prin granturile SEE
2009-2014, in cadrul Fondului ONG
in Romania. Conferinta de incheiere
a proiectului ,NoRo - Frambu,
parteneriat pentru viitor” a avut loc in
perioada 20-21 Aprilie 2016.

Din partea Centrului Frambu au participat:
Kristian Emil Kristoffersen (CEO, PhD - Frambu),
Lisen Julie Mohr, Karin Evy Renningen (assistant
CEO - Frambu ), Stein Are Aksnes. In deschidere
au luat cuvantul reprezentanti ai Centrului
Frambu - Norvegia, Prefectura Salaj, Consiliul
Judetean Salaj, Primaria Municipiului Zalau,
Centrul NoRo, Ministerul Sanatatii, Ministerul
Muncii, Familiei, Protectiei Sociale si Persoanelor
Varstnice.

Temele abordate in cadrul sesiunii plenare
au fost:

= NoRo - Frambu, Centre Resursa pentru bo-

lile rare; Parteneriat pentru viitor;

* Final de proiect: evaluare, provocari si

perspective;

= Modelul norvegian pentru bolile rare: tre-

cut, prezent si viitor;

= Abordarea bolilor rare in Romania;

= De ce sunt centrele de expertiza atat de

importante, din perspectiva unui parinte si
cercetator;

By W!HHIH‘H:

= Ingrijirea centratd pe familie - o metoda
de lucru pentru copii mici si familiile lor la
Frambu.

Au fost organizate 4 workshop-uri paralele
cu urmatoarele subiecte de discutie;

= WS 1. Sistemul educational si bolile rare - mo-

derator Mihaiela Fazacas, psiholog NoRo;
= \X/S 2. Centrele de Expertiza pentru boli
rare — moderator prof. dr. Marius Bembea,
UMF Oradea, presedintele Comisiei de
Genetica a Ministerului Sanatatii;

= \X/S 3. Retele Europene de Referinta
- moderator prof. dr. Emilia Severin, UMF
Bucuresti;

= \X/S 4. Servicii sociale specializate, politici
sociale pentru pacientii cu boli rare,
dizabilitati rare — moderator dr. Florentina
Barbuta, ANPD.

O colaborare eficienta si stransa intre factorii
interesati din domeniul bolilor rare contribuie
la imbunatatirea accesului la servicii sociale
specializate.

Vanatoarea de Oua, 26 Aprilie 2016

Ploaia nu ne-a impiedicat sa orga-
nizam Vanatoarea de Oua pentru
copiii din Centrul de Zi NoRo, tinerii
din programul AVI si beneficiarii din
proiectul BBBS. Au fost alaturi de noi
parinti si voluntari care ne-au ajutat in
desfasurarea acestei activitati. Cum era
de asteptat au vanat oua si iepurasi de
ciocolata, dupa care au primit cadoul
din partea lepurasului de Paste. Va
marturisim ca ne-am molipsit din entu-
ziasmul si bucuria copiilor!
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Conferinta de incheiere a proiectului
ColaboRARE pentru managementul bolilor rare

Alianta Nationala pentru Boli Rare
Romania a organizat, la Bucuresti, in data
de 27.04.2016, conferinta de presa de
incheiere a proiectului ,Colaborare pentru
managementul bolilor rare ColaboRARE"
finantat prin granturile SEE 2009-2014, in
cadrul Fondului ONG in Romania. Proiectul
a fost derulat in perioada 1 martie 2015 - 30
aprilie 2016 cu o finantarea nerambursabila in
valoare de 74.800 eur, reprezentand 72.41%
din totalul costurilor proiectului. Partenerul
Aliantei in acest proiect a fost Asociatia
Prader Willi din Romania.

La conferinta de presa au participat
pacienti, reprezentanti ai organizatiilor de
pacienti, specialisti, reprezentanti ai autoritatilor
si jurnalisti (32 de participanti: 15 pacienti si
reprezentanti ai organizatiilor de pacienti,
12 jurnalisti, 6 specialisti si reprezentanti ai
autoritatilor).

in deschidere au fost invitati sa vorbeasca
dna. Mihaela Ungureanu, presedinte ANPD, care
a subliniat nevoia de colaborare si importanta
serviciilor integrate in bolile rare. Dna. Emilia
Severin, in calitate de membru CNBR si specialist,
a evidentiat faptul ca, in prezent, exista consens
cu privire la colaborarea in domeniul bolilor rare:
pacienti, specialisti, si autoritati. S-au facut pasi
importanti de la infiintarea Aliantei Nationale
pentru Boli Rare in 2007. Ministerul Sanatatii a
inteles prioritatile ANBRaRo si a creat Consiliul
National de Boli Rare (un pas important pentru
crearea unei strategii nationale in domeniul
bolilor rare). De asemenea, a vorbit despre
importanta acreditarii centrelor de expertiza
in contextul in care pe aceasta baza Romania
poate aplica, anul acesta, pentru inscrierea

in retelele europene de referinta. Vom avea in
curand acest Ordin de Ministru pentru Centrele
de Expertiza, care urmeaza sa fie publicat in
Monitorul Oficial. Alexandra Manaila, jurnalist a
vorbit despre colaborarea ei cu Alianta in cadrul
acestui proiect. Proiectul a avut si 0 componenta
adresata comunicarii cu mass-media si este
pentru prima data cand, in Romania, este
organizat un astfel de curs dedicat asociatiilor
de pacienti cu boli rare. Aceasta idee a pornit de
la nevoia asociatiilor de pacienti de a comunica
cu publicul larg prin intermediul mass-media.
Cursul a fost axat pe anumite aspecte practice
si au fost organizate in total 3 cursuri, la care au
participat in total 44 de persoane, din toata tara.

In continuare Dorica Dan a prezentat re-
zultatele proiectului. De asemenea, au fost
prezentate doua filmulete realizate in cadrul
proiectului unul legat de centrele de expertiza,
iar cel de-al doilea despre proiectul Colaborare.
Dorica Dan a anuntat si lansarea platformei
www.participrare.ro si faptul ca va lansa un radio
online: Radio NoroVocea pacientilor.

Intalnire cu Avocatul Poporului

Lipsa medicamentelor pentru bolnavii cronici
si celelalte probleme din sistemul sanitar sunt in
atentia Avocatului Poporului, care va elabora un
raport special, ce va fi inaintat Parlamentului si
Guvernului, potrivit unui comunicat.

Reprezentantii institutiei s-au intalnit cu
presedintele Coalitiei Organizatiilor Pacientilor cu
Afectiuni Cronice din Romania, Radu Ganescu,
presedintele Aliantei Nationale pentru Boli

Rare, Dorica Dan, si presedintele Asociatiei
Transplantatilor din Romania, Gheorghe Tache.

In cadrul intalnirii, reprezentantii asociatiilor
au discutat despre Ordinul Ministerului
Sanatatii din 2009 prin care s-a stabilit ca pretul
medicamentelor de import sa fie stabilit prin
consultarea preturilor din 12 tari ale Uniunii
Europene, iar pentru Romania pretul sa fie cel
mai mic din cele 12 tari.

Oameni RARI si Bolile RARE | { ) p&zwis
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Aventura continua cu voluntarii Award

Voluntarii award din programul
.Lider Award" au participat in data
de 12 mai 2016 la o intalnire in
cadrul careia s-au discutat detaliile
legate de aventura desfasurata
in perioada 26-27 mai 2016. Cu
aceasta ocazie voluntarii impreuna
cu tinerii cu dizabilitati produse
de boli rare care fac parte din
programul de Abilitati de Viata
Independenta au vizitat Salina
Turda si Gradina Botanica ,Vasile
Fati” din Jibou.

Voluntarii award si tinerii cu
dizabilitati produse de boli rare au
avut parte de o excursie frumoasa,
placuta si relaxanta prin care s-a

oferit sansa de a interactiona, socializa intre ei si de a-si consolida prieteniile deja existente.

Conferinta Progrese in alergologie,
abordari interdisciplinare

In perioada 13-15 mai s-a
desfasurat conferinta anuala
.Progrese in alergologie,
abordari interdisciplinare” la
Bucuresti. Din partea Asociatiei
Prader Willi din Romania a
participat Dan Dorica si a

prezentat Centrele de Referinta
pentru Boli Rare din Romania.
Temele discutate au fost:
Angioedemul Ereditar - aplicatii
practice, dezvoltarea globala
Si regionala a management-
ului angioedemului ereditar,

dezvoltarea globala si regio-
nala a management-ului angio-
edemului ereditar, scurta tre-
cere in revista a progreselor in
cunoasterea angioedemului
ereditar, ghiduri de tratament
pentru angioedemul ereditar.

Atelier pentru Pacientii cu Mastocitoza din Romania

Asociatia Bolnavilor de Mastocitoza a
organizat sambata, 14 mai, primul Atelier
pentru Pacientii cu Mastocitoza din

Romania.

Obiectivul principal al atelierului a
fost accesul pacientilor cu mastocitoza
la informatii cu scopul de a ajuta la
imbunatatirea calitatii vietii pacientilor cu

mastocitoza.

Principalele teme dezbatute au fost
legate de agentii declansatori care pot
duce la activare mastocitara, rolul triptazei
in mastocitoza, rolul citometriei de flux, mutatiile
KIT in mastocitoza, tipurile de mastocitoza
la copii si adulti, importanta cromoglicatului
disodic ca tratament de prima intentie in
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mastocitoza si necesitatea importarii lui in
Romania, cat si accesul continuu si gratuit la
acest medicament pentru pacientii cu aceasta
indicatie terapeutica.
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Festivalul National al Organizatiilor
Neguvernamentale dln Romanla

In perioada 20-21 mai 2016 Alianta Nationala
pentru Boli Rare impreuna cu Asociatia Prader
Willi din Romania au participat la Festivalul
National al Organizatiilor Nonguvernamentale
din Romania, ONGFest.

La eveniment au participat mai multe ONG-
uri cu scopul de a atinge urmatoarele obiective:

= 5S4 stabileasca un model de interactiune

directa intre ONG-uri si cetateni, care sa
devina o traditie a societatii civile;

= Sa promoveze ONG-urilor mici si medii,

mai putin vizibile, dar care au o contributie
majora in comunitate;

= Sa stimuleze dezbaterile publice intre ONG-

uri, institutii publice, companii, mass-media
si cetateni, reunind actorii societatii civile.

ONGFest - Festivalul National al Organi-
zatiilor Neguvernamentale din Romania a fost
organizat in cadrul programului Fondul ONG
in Romania. Obiectivul general al Fondului
ONG este consolidarea dezvoltarii societatii
civile si cresterea contributiei la justitia so-

ciala, democratie si dezvoltare sustenabila,
acesta contribuind la obiectivele generale ale
Granturilor Spatiului Economic European (SEE)
2009-2014, de a reduce disparitatile economice
si sociale in Spatiul Economic European si de a

intari relatiile bilaterale intre Romania si statele

donatoare Islanda, Liechtenstein si Norvegia.
Operatorul Fondului ONG in Romania este
Fundatia pentru Dezvoltarea Societatii Civile,

impreuna cu partenerii sai Fundatia pentru

Parteneriat si Centrul de Resurse pentru
Comunitatile de Romi.

Cea de-a 8 editie a Conferintei Europene
privind bolile rare si medicamentele orfane

In perioada 26 - 28 mai
2016, a fost organizata, la
Edinburgh, cea de-a 8-a
editie a Conferintei Euro-
pene privind bolile rare si
medicamentele orfane.
Aceasta conferinta repre-
zinta o oportunitate unica
de intalnire si schimb de
experienta pentru comu-
nitatea de boli rare din
intreaga lume.

Conferinta Europeana
de Boli Rare este singurul
eveniment care, inca de la
inceput, a reusit sa aduca
impreuna toti factorii inte-
resati de domenil bolilor rare din intreaga
lume: pacienti si reprezentanti ai pacientilor,
profesionistii din domeniul sanatatii si cercetatori,
industria farmaceutica, decidenti etc. La

eveniment au participat
peste 800 de persoane, iar
temele principale au fost:
cercetarea, diagnosticarea,
dezvoltarea de medica-
mente si autorizarea aces-
tora, furnizarea de ingrijire si
asistenta, politici sociale.

In cadrul evenimentului,
Dorica Dan, presedinte
ANBRaRo, a prezentat
recomandarile Grupului de
Experti al Comisiei Europene
in domeniul serviciilor sociale
specializate. De asemenea,
din partea ANBRaRo si
APWR, Zsuzsa Almasi si

Florina Breban s-au inscris la evenimente cu
prezentarea urmatoarelor postere:
integrate la Centrul NoRo" si .Colaborare pentru
managementul bolilor rare - ColaboRARE".

.Servicii

Oameni RARI si Bolile RARE | () peawir

| 17



Noutati si EVENIMENTE | 2016

Seminarul ExpertRARE

=

Seminarul ExpertRARE, pe tema ,Retele
Europene de Referinta” si a strategiei de formare
a furnizorilor de servicicii pentru pacientii cu boli
rare, s-a organizat la Bucuresti in zilele de 2-3
iunie 2016.

La eveniment au participat 54 de persoane,
pacienti, specialisti, reprezentanti ai autoritatilor,
industriei si ai asociatiilor de pacienti.

Pacientii care sufera de boli rare se confrunta
deseori cu un fenomen care i afecteaza la fel de
mult ca boala: izolarea. Traiesc sentimentul ca
nimeni nu stie prin ce trec, ca nimeni nu ii poate
ajuta, ca nu se fac investitii pentru dezvoltarea
unor medicamente eficiente sau pentru gasirea
unui tratament, deoarece numarul bolnavilor nu
este suficient de mare.

in realitate, pacientii care suferd de bolli
rare nu sunt singuri. Potrivit definitiei, o boala
rara afecteaza cel mult o persoana din 2000. La
nivel colectiv, in UE, exista aproximativ 6000 de
tipuri de boli rare, evident, necunoscute de catre
publicul larg dar, chiar de catre corpul medical.

Pentru ca la nivel national s-au
ridicat foarte multe semne de in-
trebare in legatura cu acreditarea
Centrelor de Expertiza pentru bolile
rare si participarea lor la Retelele
Europene de Referinta, am decis
ca seminarul ExpertRARE pentru
formularea Strategiei de formare a
furnizorilor de servicii sa se desfasoare
in paralel cu cele doua teme.

A fost prezentat Ordinul de
Ministru publicat in Monitorul
Oficial la sfarsitul lunii aprilie 2016 si
formularul de autoevaluare pentru
acreditarea centrelor de expertiza.
S-a folosit acest cadru pentru a
prezenta centrele care au solicitat
acreditarea din partea Ministerului
Sanatatii si s-a analizat impreuna
care au fost problemele cu care s-au
confruntat in procesul de redactare
a formularului de autoevaluare,
folosind exemplul Centrului NoRo.
Prezentarea a fost facuta de catre
dr. Ligia Marincas, Director DSP Salaj,
membra in CNBR.

Definitie

Centrul de Expertiza CE este o
structura cu sau fara personalitate
juridica, implicata in diagnosticarea, tratarea,
monitorizarea, recuperarea pacientilor cu BR,
formarea profesionala a specialistilor medicali si
non medicali.

Rolul CE

= Centrele de expertiza deservesc pacienti
cu boli rare care pot afecta orice organ
sau sistem, la orice varsta (copii si adulti),
precum si familiile acestora.

= Centrele de expertiza trebuie sa adopte o
abordare multidisciplinara.

= Centrele de expertiza trebuie sa ofere
servicii centrate pe pacient. Multidiscipli-
naritatea trebuie realizata coordonat, prin
servicii medicale si sociale relationate.

= Centrele de expertiza trebuie sa imparta-
seasca competentele atat la nivel national
cat si la nivel european si sa urmareasca in
mod constant cresterea si imbunatatirea
nivelului lor de expertiza.

Continuare in pagina 19
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Ce inseamna acreditarea CE?

Acreditarea CE este un proces de recu-
noastere a centrelor stiintifice si medicale spe-
cializate in management-ul bolilor rare.

Metodologia de acreditare:

Acreditarea reprezinta procesul prin care
furnizorul de servicii specializate in domeniul
bolilor rare isi demonstreaza in cadrul unei
competitii lansate de catre Ministerul Sanatatii
capacitatea functionalda, organizationala si
administrativa in acordarea serviciilor integrate
adresate unei boli rare sau unui grup de boli rare,
cu conditia respectarii criteriilor minime stabilite
prin prezentul Ordin. Prin acest proces, Ministerul
Sanatatii recunoaste expertiza CE prin eliberarea
unui Certificat de acreditare.

Retelele europene de referinta trebuie;

= S& aplice criteriile definite de UE pentru
bolile rare care necesita ingrijiri de
specialitate;

Daruieste un zambet

in data de 10 iunie 2016 copiii de la Centrul
NoRo, au participat impreuna cu parintii la
activitatile organizate de Gradinita ,Piticii isteti”, in
cadrul proiectului ,Daruieste un zambet”". Aceste
activitati au cuprins: pictura, activitati sportive in
aer liber, gustare.

Asociatia Prader Willi din Romania in parte-
neriat cu Centrul Frambu din Norvegia au derulat
o serie de activitati in proiectul ,TEAM - Together,
everybody achieve more " - ,.impreuna, fiecare

Noutati si EVENIMENTE | 2016

= S3 serveasca drept centre de cercetare
si diagnosticare care sa trateze pacientii
provenind din alte tari din UE;

= Sa garanteze accesul la facilitati de

tratament, atunci cand este necesar.

DL dr. Vlad Negulescu (ANM) a prezentat
succint care sunt masurile pe care Agentia
Nationala a Medicamentelor le iau in prezent
pentru imbunatatirea accesului pacientilor cu
boli rare la tratament. Dorica Dan a informat
audienta despre organizarea unui workshop pe
aceasta tema la inceputul lunii iulie, cu sprijinul
Novartis si participarea EURORDIS.

La workshop-ul pe tema strategiei de
formare a furnizorilor de servicii pentru pacientii
cu boli rare au fost prezentate rezultatele
chestionarelor aplicate la nivel national si au
fost adunate propuneri pentru imbunatatirea
strategiei. Au fost formulate propuneri de catre
specialisti, dar si de catre pacientii prezenti la
seminar.

Impreuna, fiecare castiga mai mult

castiga mai mult”, proiect finantat in cadrul
Programului bilateral de cooperare EEA Grants.
In acest context, in 6-8 iunie 2016 a avut loc
un schimb de experienta la centrul Frambu din
Norvegia, in 11-12 iunie 2016 am organizat la Hotel
Premier din Cluj un curs pentru imbunatatirea
rezilientei familiei, iar in 18-20 iunie, la Centrul
NoRo din Zalau am organizat un curs de nutritie
in PKU. La curs au participat 60 de persoane:
parinti, copii si tineri cu PKU din intreaga tara,
specialisti in acest domeniu din Bucuresti, Cluj,
Targu-Mures, Timisoara, Oradea si 4 persoane
de la Centrul de expertiza in PKU din Norvegia.
Suntem siguri ca: .impreuna, fiecare castiga
mai mult!". S-au alaturat in proiectul nostru
centrul PKU din Norvegia, Centrul de Genomica
Timisoara si Asociatia PKU Life Romania.
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