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Ce sunt distrofiile musculare
Duchenne (DMD), Becker (DMB) şi 
Facio-scapulo-humerală

Bucuria de a dărui
„... Şi bucuria noastă atunci când dăruim 

este cel puţin la fel de mare ca atunci când 
primim un dar. Să ştii că ai făcut cuiva o bucurie 
îţi aduce un zâmbet pe buze, pace şi linişte 
sufletească...”

Întâlnire de lucru cu 
partenerii norvegieni

organizată cu ocazia vizitei 
reprezentanţilor FRAMBU
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Bolile rare

În contextul 
n o r v e g i a n , 
bolile rare sunt 
definite ca având 
o prevalenţă de 
1 la 10.000 de 
persoane, sau 
mai puţin. Având 

în vedere că populaţia Norvegiei este de numai 
4 milioane de locuitori, bolile rare pot deveni cu 
adevărat rare din punctul de vedere al familiilor 
şi al profesioniştilor din domeniul sănătăţii.

Frambu - Centrul pentru Boli Rare

F r a m b u 
este un centru 
naţional pentru 
boli rare şi 
d i z a b i l i t ă ţ i . 
Este modelul 
norvegian pentru 
p r o m o v a r e a 

calităţii vieţii a persoanelor şi a familiilor 
afectate de una din aproximativ cele 40 de boli 
rare care includ şi tulburări neurologice.

Misiunea centrului este îmbunătăţirea 
calităţii vieţii persoanelor cu boli rare şi a 
familiilor acestora: la domiciliu, la şcoală, la locul 
de muncă şi în comunitate, astfel încât aceştia 
să poată face faţă mai bine vieţii lor de zi cu zi. 

Frambu are un personal multidisciplinar, 
care acoperă aspecte medicale, sociale şi 
pedagogice de viaţă pentru familiile care au un 
membru cu o boală rară.

Principalele activităţi ale centrului:

Cursuri de educaţie de 1-2 săptămâni bazate 
pe diagnostic, cu cazare oferită. Familiile, 
persoanele fizice şi profesioniştii din domeniul 
sănătăţii şi îngrijitorii se întâlnesc într-un cadru 
cu program zilnic bine structurat pentru adulţi 

şi copii. 
Copiii paticipa la lecţii sau stau în centrul de 

îngrijire, în timp ce părinţii lor şi profesioniştii  
participă la conferinţe, discuţii de grup şi alte 
activităţi planificate.

- Reţea pentru utilizatori care să promoveze 
activităţile din mediul local.

- Actualizarea planurilor strategice pentru 
generarea de cunoştinţe pentru  iniţierea şi 
administrarea  proiectelor  de cercetare.

- Colectarea, dezvoltarea şi diseminarea 
informaţiilor cu privire la bolile rare şi despre 
realitatea de a trăi cu o boală  rară - cărţi, broşuri, 
video şi pamflete.

Administrarea şi editarea unui web-site 
interactiv. Responsabilitatea unui canal de 
informaţii, librărie, ceas public - unde se 
întîmplă, cînd?

Tabere
de vară

Să iniţieze şi 
să contribuie 
la colaborarea 
naţională şi 
internaţională. Un rol important îl au grupurile 
de părinţi şi organizaţiile prin participarea lor la 
activităţi.

Fiind fundaţie privată, cu o contribuţie 
considerabilă publică la finanţare, Centrul 
Frambu acceptă persoane cu noi tulburări în 
programul său şi se adaptează activităţilor 
pentru a face faţă provocărilor actuale. 

Frambu oferă servicii complete 
persoanelor fizice şi familiilor lor.

Partenerii se prezintă
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Partenerii se prezintă

Rare Disorders

Rare disorders in the Norwegian context are 
defined as having a prevalence of 1 per 10.000 
or less. Given Norway’s population of only four 
million, rare disorders become truly rare from 
the perspective of families and health care 
professionals alike.

Frambu - Centre for Rare Disorders

Frambu is a national centre for rare disorders 
and disabilities. Frambu is a part of Norway’s 
answer to promoting quality of life for persons 
and families affected by one of approximately 
40 rare, designated disorders, which include 
most progressive neurological disorders that 
have been diagnosed in Norway.

It’s mission is to improve the quality of life for 
those with rare disorders and their families at 
home, at school at work and in the community 
so that they can better cope with their daily 
lives.

Frambu has a multidisciplinary staff, 
covering medical, social and pedagogical 
aspects of life for families with a member 
who is diagnosed with one of the listed 
disorders. 

Main activities:

In-house, diagnosis-based educational 
courses of 1-2 weeks duration. Families, 
individuals, health care professionals 
and caretakers meet in the context of 
structured daily programs for adults and 
children.

Children attend school or day 
care while their parents and affiliated 
professionals participate in lectures, 
group discussions and other planned 
activities.

- Networking around the user and 
promote outreach activities in the local 
environment.

- Continuously update strategic plans 
for knowledge generation and initiate 
and administrate research projects

- Collect, develop and disseminate  
ormation about the disorders and about the 
reality of living with a rare diagnosis – books, 
booklets, video, and pamphlets. Administrate 
and edit an interactive website. Responsibility 
for a daily information channel, library and 
public watch – what’s happening where? 
 
Summercamps

Initiate and contribute to national and 
international collaboration. Parent groups and 
lay-organisations have substantial input into 
the overall focus and main activities

As a private foundation with a considerable 
public contribution to funding, Frambu has a 
flexibility that makes it possible to adopt newly 
diagnosed disorders into its programme and 
adapts its activities to meet current challenges. 

Frambu provides comprehensive services 
to individuals and their families. 
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Frambu Center from Norway

Do you want to know more about Frambu?

Please contact us!

Frambu
Sandbakkveien 18
N-1404 Siggerud

Norway

Telephone + 47 64 85 60 00
Telefax + 47 64 85 60 99

E-mail: info@frambu.no
www.frambu.no

Frambu – a National Centre for Rare Disorders

Sandbakkvn 18, N-1404 Siggerud, Norway
Tel + 47 64 85 60 00 - www.frambu.no



Rubrica Specialistului

Două boli genetice caracterizate prin 
degenerescenţa fibrei musculare striate care 
determină o atrofie progresivă a celor mai multe 
grupe musculare, având drept consecinţă instalarea 
unui handicap motor variabil, în funcţie de forma şi 
stadiul evolutiv.

Boala este cunoscută din 1868 pentru forma sa 
cu evoluţie rapidă (Duchenne) şi din 1955 pentru 
forma cu evoluţie lentă (Becker).

Frecvenţa bolii
DMD afectează 1 băiat din 3500 născuţi. Se 

apreciază că DMB este mai frecventă decât DMD.

Cauzele bolii
DMD este determinată de o genă localizată 

pe cromozomul X, genă care codifică o proteină 
numită distrofină. Absenţa sau modificarea acestei 
proteine determină apariţia miodistrofiei Duchenne 
sau Becker.

Gena se transmite recesiv legat de X, ceea ce 
face ca efecţiunea să apară la băieţi, femeile fiind 
purtătoare clinic sănătoase.

Cele două boli (DMD şi DMB) sunt determinate 
de mutaţii ale aceleaşi gene şi de o singură proteină 
implicată. În distrofia musculara Becker, distrofina 
produsă este în cantitate insuficienta. Ea nu asigură 
decât parţial funcţia sa. În distrofia musculară 
Duchenne, distrofina nu este produsă deloc. Mutaţii 
diferite ale genei pentru distrofină determină o 
mare variabilitate a miodistrofiei Duchenne/Becker.

Semne clinice
Vârsta medie de debut este de 3 ani pentru 

forma cu evoluţie rapidă (Duchenne) şi de 13 ani 
pentru forma cu evoluţie lentă (Becker). 

Acest debut se traduce prin mers dezordonat, 
dificil, legănat, cu frecvente căzături, diferit de 
mersul anterior, dacă aceste achiziţii au fost 
prezente. Eventuala capacitate de alergare va fi şi 
ea rapid pierdută. În acest stadiu se poate observa 
deja hipertrofia de molet. Apar progresiv dificultăţi 
în urcarea scărilor, mersul devine ezitant, cu risc 
de cădere, dificultăţi de menţinere a achilibrului şi 
de redresare de la o poziţie la alta. Pentru a limita 
căderile, bolnavul reduce viteza sa de mers şi 
adoptă o poziţie cambrată, care permite menţinerea 
echilibrului (în jurul vârstei de 9 ani pentru forma 
Duchenne).

In cazul miodistrofiei Becker pierderea 
capacităţii de a se deplasa survine mai târziu (după 
vârsta de 30 de ani). După pierderea capacităţii de a 
merge, poziţia şezândă este marcată de problemele 
funcţionale legate de statica trunchiului şi de 
dificultăţile legate de mişcările mână-gură pentru 
a mânca, de alterarea funcţiilor vitale (respiratorii, 
cardiace, digestive).

Distrofia musculară Becker se prezintă sub 
diferite forme clinice.

Vârsta de debut şi evoluţia acestei boli este 
foarte variată. Slăbirea musculaturii centurilor şi 
hiperatrofierea masei musculare nu devin adeseori 
evidente. Gravitatea miopatiei Becker este legată 
de o posibilă insuficienţă a muşchiului cardiac din 
cauza insuficienţei cardiace şi a tulburarilor de 
ritm cardiac. Tulburarea mersului poate ramâne 
moderata de-a lungul a mai multor ani: pierderea 
mersului nu survine înainte de 40 de ani decât la 
50% din bolnavi. Evoluţia bolii este foarte variabilă 
de la un individ la altul şi chiar în cadrul aceleiaşi 
familii. Unele forme „benigne” se manifestă doar 
prin crampe care apar la efort. Aceste forme pot 
evolua în timp spre o cardiomiopatie care este 
independentă de severitatea afectării musculare.

Stabilirea diagnosticului. Metode de 
diagnostic

Diagnosticul este stabilit, în cele mai multe 
cazuri, după apariţia primelor semne clinice, la 
vârsta de 2-30 ani.

Metodele care permit stabilirea diagnosticului 
de DMD:

1. Dozări enzimatice - recoltarea unei probe de 
sânge permite dozarea unor enzime musculare: 
creatin-fosfokinaza (CPK). Când musculatura este 
afectată eliberează CPK în cantitate foarte mare 
(valori de 5-50-100 de ori mai mari decât la 
indivizii normali).

2. Studiul ADN din leucocitele sangvine 
permite identificarea precisă a mutaţiei din 
gena distrofinei, responsabilă de această 
boală.

3. Biopsia musculară constă în 
prelevarea, sub anestezie locală, a unui 
mic fragment de muşchi, în vederea 
examinării la microscop. Ea permite 
confirmarea diagnosticului de DMD, 
excluzând alte distrofii musculare.

4. Electromiograma (EMG): 
permite constatarea unei anomaliei 
musculare dar nu este specifică 
pentru DMD.

Sfatul genetic
Transmiterea acestei boli se 

realizează de la mamă la fiul său. Gena 
responsabilă de fabricarea distrofinei 
fiind situată pe cromozomul X, 
când o mamă transmite copiilor săi 
cromozomul X cu gena defectuoasă, 
boala se va exprima dacă fătul este 
băiat (la ½ din băieţi, întrucât restul 
primesc cromozomul X cu gena 

Ce sunt distrofiile musculare
Duchenne (DMD), Becker (DMB) şi Facio-scapulo-humerală
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Rubrica Specialistului
normală). Dacă fătul este o fată, ea nu va contracta 
boala, întrucât ea prezintă o copie normală a genei 
pentru distrofină, pe celălalt cromozom X, primit de 
la tată. Ea va fi purtătoare a genei mutate şi va putea 
transmite boala la din băieţii săi.

Tehnicile de depistare permit efectuarea testelor 
antenatale dar şi identificarea femeilor purtătoare 
ale genei mutate dar clinic sănătoase, susceptible 
de a transmite această genă băieţilor care vor putea 
manifesta boala (1 din 2).

Depistarea priveşte femeile cu risc deja cunoscut, 
cum ar fi cele care au deja un copil afectat (ancheta 
familială, studiu clinic, dozarea creatin-fosfokinazei). 
Boala este în 30% din cazuri dată de o neomutaţie, 
fără anomalie familială cunoscută. Aceste cazuri 
rămân inaccesibile metodelor de depistare.

Diagnosticul antenatal
In cazul unei sarcini a mamei purtătoare a genei 

pentru DMD, studiul lichidului amniotic  permite 
identificarea sexului (cariotip). Dacă este vorba 
de un băiat, biopsia de trofoblast permite să se 
stabilească dacă el prezintă anomalia genică sau nu.

Evoluţie şi prognostic
DMD are evoluţie rapidă şi din păcate 

complicaţiile sunt frecvente. Ele trebuie depistate 
din timp pentru a fi urmărite şi pe cât posibil evitate.

Problemele vitale sunt diferite în funcţie de 
forma evolutivă:

• în DMD afectarea severă a musculaturii 
respiratorii şi a trunchiului antrenează o scolioză 
spre vârsta de 11 ani, cu o pierdere a capacităţii 
respiratorii vitale. Funcţia vitală poate fi păstrată cu 
ajutorul aparatelor de ventilaţie mecanică. Acest 
stadiu se instalează în jurul vârstei de 25 de ani.

• la bolnavii cu DMB, deformaţiile de trunchi sunt 
mai rare şi mai puţin evolutive. Nu există insuficienţă 
respiratorie majoră înainte de 40 - 50 ani.

Problemele de alimentaţie pot fi majore pentru 
DMD, marcate de dificultăţi de înghiţire, de riscul 
pătrunderii alimentelor în bronhii. In DMB aceste 
riscuri sunt minore dar nu absente.

Problemele cardiace sunt comune celor două 
forme; ele sunt caracterizate prin palpitaţii, prin 
dificultăţi în asigurarea unei bune funcţionări a 
circulaţiei sangvine.

Problemele ortopedice sunt evidente şi grave în 
DMD (deformaţii ale membrelor, legate de anomalii 

de creştere, secundare paraliziilor) şi mai puţin 
evidente, mai uşor de corectat în DMB.

Alte complicaţii sunt adesea neglijate întrucât 
sunt mascate de importanţa handicapului motor: 
handicapul vezico-sfincterian, problemele cognitive 
şi psihologice.

Posibilităţile de tratament, îngrijire şi 
urmărire

Tratamentul este în special paleativ - prevenirea 
retracţiilor musculare, ajutor tehnic, kineziterapie, 
urmărire cardiacă, ortopedică. Această urmărire 
pluridisciplinară este indispensabilă. Ea permite 
conservarea calităţii vieţii copilului şi limitarea 
consecinţelor bolii.

Tratamente de viitor - grefele de mioblaşti, 
constau în injectarea de celule musculare în stadiul 
nediferenţiat, cu scopul de a coloniza diferiţi muşchi. 
Din păcate, acest tratament pune încă probleme 
tehnice care urmează a fi soluţionate. Genia genică 
pare mai promiţătoare: terapia genică constă în 
injectarea unei porţiuni de ADN (gena specifică 
bolii) la nivelul muşchiului afectat, permiţând astfel 
fabricarea proteinei care lipseşte.

Viaţa cotidiană
O sursă de angoasă pentru bolnav este legată de 

anxietatea anturajului.
In formele rapid evolutive problemele sunt 

mai dificile. Teama priveşte riscul vital, care este 
cunoscut rapid de către familia bolnavului, procesul 
de normalizare, în formele cu evoluţie mai lentă.

Ca în orice formă de handicap motor, cu intelect 
neafectat, problemele psihologice sunt importante, 
sensibile şi nu trebuie neglijate. Susţinerea 
specializată, a familiei, asociaţiilor de bolnavi, pot 
aduce speranţă şi motivare în încercarea de a depăşi 
problemele inerente ale bolii.

Distrofia facio-scapulo-humerală

Distrofia facio-scapulo-humerală (sau distrofia 
Landouzy-Dejerine) este o boală ereditară cu 
transmitere autosomal dominantă, caracterizată 
prin afectarea musculaturii faciale şi a centurii 
scapulare (muşchi pectoral, trapez). Distrofia facio-
scapulo-humerală se întâlneşte la ambele sexe şi 
deseori afectează mai mulţi membri ai aceleaşi 
familii. Debutul bolii este între 7 şi 40 ani, cel mai 
adesea înainte de 20 ani. Există şi o formă infantilă 
a bolii, cu debut la 1 -2 ani, rapid progresivă. Forma 
clasică debutează la adolescenţă, are o evoluţie 
lentă şi afectează muşchii feţei, braţelor şi umerilor. 
Pacientul nu poate efectua gesturi cu musculatura 
feţei (fluierat), are dificultăţi în ridicarea braţelor şi 
închiderea ochilor. Speranţa de viaţă este normală, 
iar invaliditatea survine relativ târziu. Diagnosticul 
se bazează pe datele clinice, vârsta de debut, 
antecedentele familiale şi este confirmat de testele 
ADN. 

Prof.dr. Maria Puiu
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Denisa s-a născut la data de 17.06.1997 în Zalău. La 
naştere ni s-a spus că are o malformaţie şi hidrocefalie. 
Am întrebat medicul pediatru despre această boală, 
iar răspunsul lui a fost dureros. Ni s-a spus că nu o să 
trăiască, să nu ne facem speranţe. Nu-mi venea să cred 
ceea ce auzeam deoarece pe perioada sarcinii am fost 
la numeroase controale, mi s-au făcut ecografii şi mi 
s-a spus mereu că bebeluşul este bine.

Stăteam mereu cu teama în suflet. De câte ori 
mergeam la medicul de familie mi se spunea să nu-mi 
fie frică, Denisa o să trăiască. De mică Denisa a avut 
probleme. Mergeam de multe ori la medicul de familie 
deoarece se îmbolnăvea des, era sensibilă.

Când Denisa avea vârsta de 1 an am consultat un 
medic din Cluj, ne-am internat la Pediatrie III unde 
am făcut mai multe investigaţii.  Ne-am internat şi la 
Neuropsihiatrie infantilă în Cluj, unde la tomografie ni 
s-a confirmat că nu are hidrocefalie. Am mers periodic 
la control şi mergem şi în prezent.

Diagnosticul pus a fost de Sindrom Polimalformativ 
Complex, Dismorfie Cranio-Facială, suspectă de 
Cromozomopatie.

La vâsta de 2 ani şi 6 luni am fost trimişi la chirurgie 
infantilă şi la ortopedie unde după un control ni s-a 
spus că are Talus-Valus bilateral şi necesită aparat 
gipsat la picioare timp de o lună.

La vârsta de 4 ani am observat că partea stângă 
costală era puţin deformată. Medicul specialist 
ortoped din localitate ne-a spus că are scolioză. 
Ne-a recomandat Corset Cheneau şi tratament de 
recuperare. Două serii am mers la 1 Mai după care 
am continuat la Fundaţia Acasă, unde mergem şi în 
prezent. Nu s-a văzut nicio schimbare şi alţi specialişti 
din Cluj ne-au recomandat un alt corset. Mergeam 
periodic la control însă nici după folosirea acelui 
corset nu se vedea nicio schimbare în bine, din contră 
era tot mai rău.

Medicul ne-a explicat că necesită o intervenţie 
chirurgicală care nu se face la Cluj. Ne-a trimis la 
Bucureşti, la Spitalul Marie Curie. Medicul care urma să 
o opereze ne-a spus că este o operaţie foarte grea care 
o să dureze 10 ore şi starea ei s-ar putea agrava, s-ar 
putea să nu mai meargă niciodată sau să apară şi alte 
complicaţii. Medicul anestezist ne-a spus acelaşi lucru. 
Au hotărât să ne trimită acasă şi să ţinem legătura.

Am căutat mai departe în străinătate, speram să 
existe cineva care să-i dea o şansă de vindecare.

După un an am plecat la o Clinica din Budapesta 
unde am dus toate investigaţiile pe care le-am făcut 
aici: CT 3D, SD, filme. Răspunsul a fost neaşteptat 
pentru noi.

Eram cu Denisa în braţe, îmi traducea cumnatul 
meu şi pentru mine s-a oprit timpul în loc când mi-a 
spus că fetiţa mea nu se mai poate face bine, că nu 
mai are nicio şansă de vindecare. Ni s-a spus că trebuia 
să mergem atunci când s-a născut, că atunci se putea 
face ceva.

Am plâns tot drumul când îmi aminteam acele 
cuvinte şi aveam o durere mare în suflet. În următorul 
an am vorbit cu sora mea care locuieşte în Italia, să vina 
cu noi la un medic de acolo deoarece eram disperată 
şi căutam pe cineva care să-i dea o şansă.

Am plecat cu toate investigaţiile necesare la doi 
medici din Latina, care ne-au spus că o să încerce să 

ne ajute şi ne-au propus să stăm acolo o perioadă mai 
lungă.

Trebuia să continuăm cu un tratament de 
recuperare, să se lucreze şi pe partea musculară şi 
pe urmă să se încerce cu intervenţia pe coloană. Am 
stat o lună în Italia după care am decis să continuăm 
la noi în ţară cu tratamentul şi ne-am întors acasă cu 
speranţa că o să apară o şansă de undeva.

După câteva luni am văzut un reportaj la televizor 
în care se prezentau câteva cazuri de scolioză la 
spitalul din Bucureşti, unde am fost şi noi cu câtva 
timp în urmă.

Se prezentau cazuri grave, asemeni cazului nostru 
şi se explica ce tip de operaţie e mai uşoară, asfel 
se reducea durata operaţiei de la 10 ore la 2 ore şi 
rezultatele erau foarte bune. Am luat legătura cu 
medicul din Bucureşti care ne-a spus că se poate opera, 
se poate face un implant pe coloană, pe partea costală 
şi la 6 luni se intervine pentru reglare până se ajunge la 
un nivel normal. Ni s-a recomandat să procurăm acel 
pachet, un sistem VEPTR, care se găseşte în Elveţia, util 
pentru scolioză pentru expandarea cutiei toracice.

Această trusă specială este folosită la mai multe 
spitale din străinătate, iar la clinica la care mergem noi 
acum e adusă de două ori pe an.

În prezent încercăm să procuram acel sistem VEPTR 
pentru că fără acel implant nu e posibilă intervenţia 
chirurgicală. Sperăm să îl procurăm cât mai curând, 
să putem stopa scolioza care este foarte gravă şi 
se agravează tot mai mult. În continuare urmăm 
tratament medicamentos. 

Acum, Denisa, în vârstă de 12 ani, este în clasa a 
III-a la Şcoala Specială “Speranţa” Zalău şi a aşteptat cu 
nerăbdare începerea anului şcolar, dar în acelaşi timp 
îşi doreşte foarte mult să se facă bine.

Aceste rânduri le-am scris cu lacrimi în ochi şi am 
retrăit durerea prin care am trecut eu şi familia mea 
alături de Denisa de-a lungul anilor.

Dumnezeu ne-a ajutat până acum şi ne dă în 
continuare putere să mergem mai departe şi sperăm 
în fiecare zi că mâine va fi mai bine.

Doiniţa Marian
mama Denisei

Cei interesaţi să sprijine familia, pot lua legătura 
cu mama fetiţei, Doiniţa Marian, la numărul de telefon 
0744556122.

File de poveste... adevărată



Noutăţi în bolile rare

Sâmbătă dimineaţa, zi călduţă de toamnă 
… Încet pe trotuarul din fata Cetrului de 
Informare pentru Boli Gentice Rare se formează 
un grupuleţ. Se aud râsete, se aleargă după 
copii năstruşnici, se împărtăşesc poveşti. 26 
de persoane (părinţi, copii, membri ai echipei 
APWR) sunt pregătite pentru excursie.

Destinaţia zilei este Clubul de călărie de la 
Aghireş, unde cei prezenţi vor avea posibilitatea 
să admire poneii, căluţii şi mânzii lor … şi poate 
chiar să călărească.

Majoritatea copiilor din grup prezintă 
tulburări din spectrul autist şi sunt beneficiarii 
serviciului de intervenţie comportamentală 
personalizată oferit de Asociaţia Prader Willi din 
România.

Scurta călătorie a decurs fără incidente şi 

odată intraţi pe poartă copiii s-au împrăştiat 
care încotro pentru a admira caii şi poneii. La 
intrare ne-a întâmpinat un ponei alb cu pete 
maronii, care le-a mâncat copiilor din palmă 
biscuiţi şi saleuri.

În timp ce noi ne trăgeam sufletul şi admiram 
animalele, angajaţii fermei au pregătit caii şi 
poneii pentru călărie.

În prezenţa părinţilor emoţionaţi, fiecare 
copil a încălecat şi a făcut câteva tururi ale 
ţarcului special amenajat pentru călărit. 
Cuvântul care plutea în aer era relaxare.

Fericirea copiilor a fost şi fericirea noastră. 
Am plecat cu promisiunea de a reveni şi a 
transforma călăritul în terapie.

 
Psiholog Mihaiela-Virginia Fazacaş
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Echitaţia - recreere şi terapie

14-16 septembrie, întâlnirea Comitetului 
Organizatoric pentru Conferinţa Europeană de 
Boli Rare ce se va desfăşura la Cracovia în mai 
2010, Paris.

16-18 septembrie, vizita partenerilor 
norvegieni:

■ Vizita la viitorul sediu al Centrului Pilot de 
Referinţă pentru boli rare

■ Vizita la Fundaţia ACASĂ
■ Prezentarea proiectului NoRo
■ Prezentarea soluţiei arhitecturale şi 

constructive pentru Centru Pilot de Referinţă 
pentru  Bolile Rare Zalău

■ Prezentarea conceptului de E-Universitate 
şi a structurii propuse pentru website-ul www.
edubolirare.ro

■ Discuţii pe tema serviciilor sociale, socio-
medicale şi educaţionale ce vor fi furnizate prin 
proiect

■ Schimb de bune practici, prezentarea 
centrului FRAMBU şi a Asociaţiei Prader Willi 
Norvegia 

■ Conferinţa de presă la care au participat 
reprezentanţii partenerilor, inclusiv Primăria 
Municipiului Zalău

■ Întâlnirea Comitetului Interdisciplinar de 
Boli Rare, Cluj-Napoca.

■ Revizuirea Planului Naţional de Boli Rare
24 septembrie 2009, reevaluarea 

proiectului BBBS; 
24-25 septembrie 2009, participare la 

Forumul anual al prestatorilor de servicii pentru 
persoane cu dizabilităţi, Tg. Mureş, organizator 
Fundaţia Alpha Transilvana.

25 septembrie 2009, copiii beneficiari ai 
serviciilor de intervenţie personalizată, părinţii 
lor şi specialistii APWR, au petrecut o zi plăcută 
la clubul de călărie de la Aghireş. 

29 Septembrie 2009, Dna. Cătălina 
Gherman, manager Peace Corps a vizitat 
Centrul de Informare pentru Boli Genetice Rare. 

30 septembrie, a sosit la Fundaţia ACASĂ 
un grup nou de pacienţi cu Prader Willi şi alte 
boli rare.

Noutăţi în bolile rare



În dicţionarul explicativ al limbii române se arată 
că “dar” înseamnă “obiect primit de la cineva sau oferit 
fără plată cuiva, în semn de prietenie sau ca ajutor”. 
Obiceiul de a primi sau de a oferi daruri cred că vine 
din vremuri foarte îndepărtate şi cred că primul care 
a oferit un dar a fost Sfântul Nicolae, care era foarte 
milostiv cu cei săraci. Este binecunoscută povestioara 
prin care el a izbăvit de la căderea în păcat pe cele 
trei fete, dăruid tatălui lor trei legături de galbeni din 
aur. Şi, ceea ce este şi mai impresionant este faptul 
că el dăruia “noaptea întru ascuns” cum se spune în 
Acatistul Sfântului Nicolae.

Obişnuim şi noi, în fiecare an pe 6 decembrie, cu 
ocazia sărbătorii Sf. Nicolae să facem daruri celor dragi. 
Sau cu ocazia sărbătorilor de iarnă, a zilelor de naştere.

Şi bucuria noastă atunci când dăruim este cel puţin 
la fel de mare ca atunci când primim un dar. Să ştii că 
ai făcut cuiva o bucurie îţi aduce un zâmbet pe buze, 
pace şi linişte sufletească.

Dar uneori nu este nevoie să aşteptăm o zi specială 
pentru a dărui. Putem face dintr-o zi obişnuită una 
foarte specială dăruind. Pentru că trebuie să dăruim 
nu doar într-o anumită zi, ci şi atunci când cineva are 
nevoie de ajutorul nostru.

Şi chiar dacă trecem printr-o perioadă de criză 
financiară cred că fiecare poate găsi în “sărăcia” lui un 
bănuţ pe care-l poate oferi în dar.

Ştim din Sfânta Evanghelie pilda referitoare la 
“ofranda văduvei”.

Cei bogaţi puneau mulţi bani în caseta pentru 
ofrande, în timp ce văduva cea săracă a pus doar două 
monede mici. Iisus a apreciat însă gestul ei, spunând 
chiar că ea ar fi pus mai mult chiar decât cei bogaţi, 
pentru că aceia au pus din surplusul lor, în timp ce 
văduva a pus din sărăcia ei.

Cred că nu toţi suntem atâta de bogaţi încât să 
putem dărui foarte mult. Dar nici atât de săraci încât să 
nu avem nimic de dăruit. Să dăruim puţin din puţinul 
pe care-l avem fiecare şi cu siguranţă Dumnezeu 
va aprecia strădania şi sacrificiul nostru.Chiar dacă 
suntem săraci din punct de vedere material, să nu fim 
săraci şi sufleteşte.

Să-ncercăm să fim buni şi milostivi.
Să dăruim fără a aştepta nimic în schimb, fără a 

aştepta răsplata, pentru ca astfel darul îşi pierde din 
valoare.

Dar în mod sigur, Dumnezeu ne va dărui într-o zi 
mult mai mult. Şi cel mai mare dar pe care-l primim 
este bucuria pe care o avem în suflet. Ne facem nouă 
înşine o bucurie, dăruind. Şi bucuria este cu atât mai 
mare cu cât ştim uneori că darul nostru poate schimba 
un destin la fel cum galbenii dăruiţi de Sfântul Nicolae 
au schimbat destinul celor trei fete.

Să-ncercăm s-o ajutăm pe Denisa!
Darul nostru îi poate schimba viaţa! 

Delia Ştirb

Atelier de creaţie

Bucuria de a dărui

Bucuria de a dărui

Din toate darurile
Doamne,
Pe care-n viaţă
Le-aş putea primi,
Te rog să-mi laşi
Pe veci în suflet
Şi bucuria
De a dărui. 

Poem pentru copilul 
meu

Copilul meu
Cu ochi senini
Chiar dacă ai plecat
Printre străini,
Gândul meu bun
Te însoţeşte
Şi-un înger mic
Te ocroteşte.
Şi-n fiecare clipă,
Chiar dacă este zi
Sau dacă este seară.
Iubirea mea
Te înconjoară
Şi-ţi luminează
Calea vieţii,
Ţi-alungă norii negri
Ai tristeţii.

Doamne,
Dă-mi răbdare
Şi iubire
Şi-n lungul drum
Spre mântuire,
Întinde-mi totdeauna
Mâna Ta.
Ridică-mă,
Când uneori
Voi mai cădea.
Şi-atunci
Când drumul meu
Se va sfârşi
Şi sus în ceruri
Voi veni,
Primeşte-mă cu drag
La dreapta Ta,
În cor cu îngerii
Să-ţi pot cânta. 

Dă-mi aripi,
Doamne,
Ca să pot zbura
Până la Sfânta Casa Ta.
Dezleaga-mă de tot,
Ce-i pământesc
Căci vreau de astăzi
Ca să locuiesc,
În Sfânt Ierusalimul Tău
Ceresc.
Dezleagă-mă de patimi
Şi păcate,
De gânduri triste
Şi deşarte,
Cu haina de lumină,
Primeşte-mă
În slava Ta Divină.

Delia Ştirb
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Stimată APWR

Mă numesc C. B. C., am 32 de ani, locuiesc în Curtea de Argeş şi sunt bolnav de scleroză multiplă. Am fost în 
grupul internat la Fundaţia Acasă din Zalău în perioada 06-27.08.2009. Acolo am fost abordaţi de o echipă de 

la dumneavoastră, foarte sufletistă şi care au fost îndrăgiţi de tot grupul. Eu am promis dl. Darius că voi trimite 
povestea mea. O fac acum şi vă rog să fiu iertat pentru această întârziere.

Am fost un tânăr foarte energic până la vârsta de 19 ani. Îmi plăcea foarte mult munca fizică. Mă simţeam 
bine atunci când munceam din greu. Lucram în dulgherie şi îmi plăcea să lucrez cu lemnul.

Primul simptom l-am avut într-o zi de vară, lucram de zor şi mă gândeam la plecarea la mare în săptămâna 
ce urma. Zona coapselor era foarte sensibilă. Nu am ştiut ce era şi am pus senzaţia pe faptul că eram strâns la 
pantalonii de salopetă. Senzaţia persista şi a doua zi am mers la un cabinet medical unde am făcut nişte vitamine 
injectabile. Le-am făcut dar starea mea era la fel. Ratasem plecarea la mare. Cum nu apăruse nicio modificare 
am fost trimis la spital, la secţia de Neurologie. Ajuns acolo, după ce am aşteptat o vreme am intrat. Credeam 
că acolo voi scăpa de problemă. Nu mai fusesem într-un spital de când eram mic. Doamna doctor mi-a făcut un 
examen sumar şi mi-a pus câteva întrebări şi a concluzionat: scleroza multiplă. Eu habar nu aveam ce înseamnă 
asta. Şi am plecat aproape vesel că în sfârşit am o denumire interesantă la boală. Dar dânsa mi-a dat o trimitere 
la Piteşti, la Neurologie. De acolo am fost trimis la Bucureşti să-mi fac un CT. Aici am început să mă îngrijorez. 
Mersul meu se modificase vizibil în rău. Mergeam foarte greu şi aveam probleme în menţinerea echilibrului. Am 
făcut CT-ul şi cu rezultatul m-am întors la Piteşti. Am fost internat şi asta a fost şocant pentru mine. Nu mai 
înţelegeam nimic. La vizita medicul, însoţit de nişte elevi, a spus râzând, în dreptul meu mândru parcă de ceea ce 
face: Nu te mai vindeci! Boala ta e gravă! Am rămas şocat.

După ce s-a terminat vizita m-am întors cu faţa la perete şi am plâns. Nu ştiu cât am plâns dar ştiu că în mine 
urlam de supărare. Toate planurile şi toate visele mele s-au năruit printr-o remarcă spusă râzând. Încă mai aud 
acel râs. Da, acela a fost începutul. Un început, început cu plâns. Puseul acela s-a remis aprope complet şi am 
să uit, văzând că pot să muncesc iar. Nu a durat mult şi am început să iau în piept realitatea. Am renunţat la 
anturaj, am fost părăsit de toţi cei pe care îi credeam prieteni.

Slavă Domnului că m-am înşelat !
Au urmat pusee grele şi refaceri foarte grele. Aproape că am învăţat să merg din nou. Au apărut 

depresiile: singurătatea striga la mine. O parte din boală am dus-o singur pentru că nu vorbea nimeni cu 
mine. Eu refuzam să comunic şi în acelaşi timp îmi doream s-o fac.

L-am cunoscut pe Dumnezeu şi acum mulţumesc pentru această boală. Simt că trăiesc şi sunt mulţumit 
de aceasta. Dacă Dumnezeu nu îngăduia această boală, eram ori mort ori în închisoare. Am renunţat la 
alcool şi tutun, la muzica rock, la satanism şi la toată stricăciunea vieţii mele. Ani de zile m-am luptat cu 
singurătatea. Apăruse gândul sinuciderii. Mă gândeam la metode care să nu lase urme şi mizerie. Dar mi-a 
fost teamă să fac asta. Vorbeam doar cu părinţii şi cu Dumnezeu în rugăciune. M-am apropiat mai mult de 
El şi am început să citesc tot ce îmi pica în mână în legătură cu Biblia.Cititul era singura mea ocupaţie, dar 
datorită bolii nu puteam să ţin minte.

Anii au trecut şi situaţia s-a schimbat. Am început să cunosc şi alţi bolnavi cu diferite diagnostice şi astfel 
am scăpat de gândul că sunt singurul bolnav de scleroză multiplă, tânăr din zona de sud a ţării.

Am ajuns la Fundaţia Acasă cu ajutorul lui Dumnezeu. Acolo a fost prima mea ieşire de când am descoperit că 
sunt bolnav şi prima dată când fac recuperare. Am cunoscut oameni minunaţi şi m-am simţit minunat acolo. Nu 
ştiam nimic despre recuperare, cum se face şi ce înseamnă. Cred cu tărie că în toată această istorie, Dumnezeu 
a fost Acela care a coordonat totul. El a rânduit din veşnicie totul. Să mă îmbolnăvesc, să stau în aşteptare, să 
ajung ACASĂ, totul!. De cele mai multe ori mi se pare că Dumnezeu răspunde târziu la rugăciunile noastre. 
Uneori El vine când Lazăr este mort, când fetiţa lui Iair n-a mai putut îndura suferinţele, când situaţia pare 
fără speranţă. Putem să cădem în disperare sau să ne încredem în El.

Lasă-i timp ca evenimentul să se complice, ca boala să se agraveze, ca ceaţa confuziei să fie mai 
mare. Testul confuziei este aşteptarea, nu confuzia! El este nădejdea marginilor îndepărtate ale 
Pământului. El nu întârzie nicicând. Ceasul Lui este bun, nu al nostru!

Am scris mult, dar nu totul. Am sărit mulţi ani în care nu s-a întâmplat nimic.

Dumnezeu să vă binecuvânteze!



Actualizare proiect

 În perioada 16-18 septembrie a avut loc vizi-
ta partenerilor norvegieni de la Centrul Frambu 
şi Asociaţia PWS din Norvegia.

Participanţi:
 ■ Reprezentanţi din partea APWR
 ■ Reprezentanţi din partea FRAMBU
 ■ Arhitect din partea PRONET – furnizor 

servicii de proiectare
Agenda întâlnirii:
 ■ Prezentarea proiectului
 ■ Prezentarea soluţiei arhitecturale şi 

constructive pentru Centru Pilot de Referinţă 
pentru  Bolile Rare Zalău

 ■ Prezentarea conceptului de E-Univer-
sitate şi a structurii propuse pentru website-ul 
www.edubolirare.ro

 ■ Discuţii pe tema serviciilor sociale, so-
cio-medicale şi educaţionale ce vor fi furnizate 
prin proiect

 ■ Schimb de bune practici, prezentarea 
centrului FRAMBU şi a Asociaţiei Prader Willi 
Norvegia

Alexandru Strâmbu (Pronet) a prezentat 
soluţia arhitecturală şi constructivă pentru 
Centrul de Boli Rare pe trei secţiuni: părţi scri-
se, prezentare video şi planşe pe diferite secţi-
uni. Soluţia proiectată cuprinde o clădire veche 
(clădire de patrimoniu ce trebuie conservată, şi 
reabilitată respectiv un corp nou de clădire ce 
va fi construit în prelungirea celei vechi.

Clădirea A va acea ca principale funcţiuni:
 ■ Subsol: funcţiuni tehnice: spălătorie/

uscătorie/călcătorie, atelier mici reparaţii, cen-
trala termică, adăpost protecţie civilă, spaţii 
pentru personal şi de depozitare.

 ■ Parter: interfaţa cu publicul: zona de 
primire - recepţie, sala de aşteptare, cabinet 
medical, cabinet de consiliere, sala pentru în-
tâlnirile grupurilor de suport, grupuri sanitare 
şi anexe.

 ■ Mansarda: zona staţionar: 5 rezerve cu 
două paturi, 1 rezervă cu 1 pat, grupuri sanitare 
proprii, oficiu alimentar.

Clădirea B va avea ca principale funcţiuni:
 ■ Parter: funcţiune de bază: sala educaţi-

onală, sala kinetoterapie, piscină, zone vestiare, 
grupuri sanitare, dotări anexă.

 ■ Etaj: zona administrativă, spaţii centru 
de zi, funcţiuni conexe: birouri administraţie, 
săli pentru: terapie senzorială, terapie compor-

tamentală, logopedie, sala de mese, anexe.
Exteriorul este organizat pe două zone:
■ Zona frontală pentru acces şi aprovizionare
■ Zona posterioară - spaţiu pentru activităţi 

de tip “outdoor”, o grădină “neterminată”, parc 
de joacă pentru copii, foişor. Această zonă re-
prezintă o cale de comunicare cu clădirea Bise-
ricii greco-catolice, partener al Centrului.

Spaţiile propuse sunt prevăzute cu facilităţi 
pentru persoanele cu handicap.

În cadrul prezentării realizate s-au detaliat 
funcţiunile şi destinaţiile pentru fiecare spaţiu 
punând accent şi pe versatilitatea/multifuncţi-
onalitatea unor încăperi.

Dorica Dan şi Camelia Arion au prezentat 
conceptul de E-University şi modul în care va 
fi structurată platforma on-line de formare şi in-
formare în domeniul bolilor rare.

Centru virtual de formare de tip E-Univerity 
va fi găzduit la adresa www.edubolirare.ro.

S-a discutat de profilul potenţialilor clienţi 
ai centrului virtual, de standardele de calitate 
în domeniu formării ce vor fi avute în vedere la 
elaborarea curriculelor de formare precum şi la 
modalităţile de derulare a celor două tipuri de 
formări: teoretice şi practice.

Reprezentanţii FRAMBU au adresat o serie 
de întrebări referitoare la:

- Existenţa unui bazin de înot
Prin proiect s-a propus o funcţiune pentru 

activităţi de recuperare utilizând un ba-
zin de tip jacuzzi adaptat pentru utiliza-
rea de către persoane cu dizabilităţi

- Suprafaţă totală a centrului
Centrul va avea o suprafaţă de 1651 mp

ÎNTÂLNIRE DE LUCRU CU PARTENERII NORVEGIENI
organizată cu ocazia vizitei reprezentanţilor FRAMBU
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- Existenţa unei Săli de gimnastică
Proiectul propune o sală de kinetote-

rapie cu toate dotările conform standar-
delor în domeniu.

- Costurile totale estimate
Conform bugetului estimat valoarea lucrări-

lor pentru amenajarea centrului se va ridica la 
suma de 982000 Euro.

- Data demarării lucrărilor
S-a planificat derularea procedurilor de achi-

ziţie pentru lucrările civile în luna octombrie a 
anului 2009. Demararea efectivă va fi posibilă la 
finele acestui an doar pentru lucrări interioare.

Partenerii norvegieni au prezentat un scurt 
istoric al centrului Frambu, structura şi modul 
de organizare al acestuia, tipul de servicii dis-
ponibile, modalităţile de accesare a serviciilor, 
proiecte în derulare. S-au utilizat numeroase 
materiale audio, video şi prezentări grafice în 
susţinerea celor prezentate.

Centrul FRAMBU are o experienţă de peste 
50 de ani în domeniul bolilor rare iar principale-
le servicii furnizate de către aceştia sunt:

• Cursuri pe durata a 5 zile pentru familiile pa-
cienţilor cu boli rare (persoanele diagnosticate 
participă la cursuri împreună cu părinţii, soţii, 
soţiile, prietenii apropiaţi, copiii sau în unele ca-
zuri chiar cu bunicii sau alte persoane care sunt 
în relaţii apropiate cu aceasta). În cele 5 zile se 
desfăşoară sesiuni de consiliere, schimburi de 
informaţii şi experienţe, activităţi pe grupuri de 
discuţii pe teme specifice şi de interes pentru 
participanţi sultation sessions, sesiuni de lectu-
ră pentru documentarea în domeniul bolii etc.  

Un aspect important al acestor întâlniri 
se referă la faptul că persoanele afectate de 
boli rare pot întâlni alte persoane cu ace-
leaşi probleme, care au capacitatea de a-i în-
ţelege şi de a împărtăşi experienţe pozitive. 
Contactele realizate în cadrul întalnirilor de 
la FRAMBU sunt apreciate de beneficiari ca 
foarte importante.

• Proiecte de cercetare în domeniul bolilor 
rare

• Elaborarea de materiale informative în do-
meniul bolilor rare

• Tabere de vară pentru pacienţi şi familii ale 
acestora cu boli rare

•  Activităţi de dezvoltare pentru comunită-
ţile locale

FRAMBU funcţionează ca centru de resurse 
naţional alături de alte 16 centre din Norvegia 
dar o mare parte dintre acestea furnizează ser-
vicii doar pentru un anumit sindrom sau boală.

•  Specialiştii din cadrul centrului FRAMBU au 
prezentat câteva date statistice despre situaţia 
bolilor rare în Norvegia (aproximativ 30.000 de 
persoane suferă de  boli genetice rare sau alte 
afecţiuni congenitatale). FRAMBU oferă asis-
tenţă pentru aproximativ 100 de tipuri diferite 
de boli rare.

Centrul Frambu este singurul din Norvegia 
care asigură şi servicii de tip hotelier pe durata 
derulării celor cinci zile de curs. 

Frambu detine şi o linie de tip helpline pen-
tru informarea în domeniul boolilor rare şi un 
web site cu o colecţie de link-uri şi contacte în 
domeniul bolilor rare http://www.rarelink.eu/ .

Două divizii principale sunt organizate pen-
tru furnizarea serviciilor în centru (Divizia A şi B) 
cu specialişti în următoarele domenii: medici, 
nutriţionişti, fizioterapeuţi, pedagog terapie 
ocupaţională, educatori sociali, asistenţi sociali, 
psihologi, asistenţi medicali.  

În centrul de zi, serviciile sunt furnizate de 
educatori speciali, terapeuţi, animatori şi uce-
nici. Ucenicia reprezintă o modalitate de forma-
re practică şi certificare a competenţelor pentru 
specialişti de nivel mediu.

Actualizare proiect
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Project update

During 16-18 September we had a work visit 
of the Norwegian partners from NoRo project. 
Participants:

 ■ Representatives from APWR
 ■ Representatives from Frambu
 ■ PRONET Architect – design services 

provider

Meeting Agenda:
 ■ Project presentation
 ■ Presentation of architectural and 

structural solutions for the Pilot Reference Center 
for Rare Diseases Zalau

 ■ Presentation of e-University and 
the proposed structure for the website www.
edubolirare.ro

 ■ Discussion on social services, social 
health and education to be provided by the 
project

 ■ Exchange of best practices, 
presentations on the FRAMBU center and from 
Prader Willi Association Norway.

Alexander Strimbu (Pronet) presented 
the architectural and construction plans for 

the Rare Diseases Center into three sections: 
part written, part video and presentations 
highlighting the various sections. The solution 
designed includes an old building (heritage 
building to be preserved and restored, and a new 
wing that will be built as an extension on to the 
old building.

Wing „A” will contain the main functions:
 ■ Basement: technical functions: laundry 

/ dryer / ironing, small repair workshop, central 
heating, civil protection shelter, and personnel 
and storage areas.

 ■ Ground floor: public interface: 
welcoming area – reception, waiting room, 
medical room, counseling office, meeting room 
for support groups, restrooms and dependences.

 ■ Attic: accommodation area: 5 rooms 
with two beds, 1 room with 1 bed, bathrooms, 
and kitchen area.

Wing „B” will contain the main functions:
 ■ Ground floor: basic function for the 

program: classroom, physical therapy room, 
pool, locker areas, bathrooms, equipment annex 
and storage area.

 ■ First Floor: management offices, day 
center spaces, related functions: administrative 
offices, rooms for: sensory therapy, behavior 
therapy, speech therapy, dining hall, storage and 
annex spaces.

The exterior is organized into two areas:
 ■ The first enclosure for access to buildings 

and supply
 ■ Backyard premises – space for the 

activities of “outdoor”, “unfinished” garden for 
therapy purposes, playgrounds, observatory 
pavilion. This area is also a communication 
channel with the Greek Catholic Church, a 
partner of the Center.

All proposed spaces have accessible facilities 
for people with disabilities.

The presentation included detailed functions 
and destinations for each area and focusing on 
versatility / multifunctionality of areas.

Dorica Dan and Camelia Arion presented 
the concept of E-University and how the 
platform will be structured for online training 
and information for rare diseases.

The virtual training center, or e-Univerity, will 
be hosted at www.edubolirare.ro.

The profile of potential clients of the 
E-University was discussed. Quality standards in 
the field of training are to be considered when 
developing training curricula as well as in the 
ways of running the theoretical and practical 
elements of the training program.

Norwegian partners presented a brief 
history of the center Frambu, structure and 
organization of its services, how to access the 
services, projects in progress. They used various 

Work meeting with Norwegian partners organized during 
the FRAMBU and PWS Norway Visit
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audio, video and graphic presentations in 
support of those presentations.

FRAMBU Center has over 50 years experience 
in the field of rare diseases and the main services 
provided by them are:

■ Courses over 5 days for families of patients 
with rare diseases (those diagnosed attending 
with parents, husbands, wives, close friends, 
children or in some cases even grandparents 
or others who are in close relationship with 
the individual). In those 5 days, they carry on 
counseling session, exchange information and 
experiences, active discussion groups on specific 
topics of interest to participants,  consultation 
sessions, reading sessions on documents relevant 
to the disease, etc.. An important aspect of 
these meetings relates to the fact that people 
affected by rare diseases can meet other 
people with same problems, which have the 
capacity to understand and share positive 
experiences. Personal contacts made at 
FRAMBU are appreciated by the beneficiaries 
and noted as very important.

■ Research projects for rare diseases
■ Information materials for rare diseases 

elaboration
■ Summer camps for patients with rare 

diseases and their families
■ Development and informational activities 

for local communities
FRAMBU serves as national resource center 

with services for 100 diagnoses. There are 16 
other centers in Norway, but many of the other 
resource centers provide services only for a 
specific syndrome or disease.

■ Experts from FRAMBU had some statistics 
about the situation of rare diseases in Norway 
(approximately 30,000 people suffer from rare 
genetic diseases or other congenital conditions). 
FRAMBU provides assistance for approximately 
100 different types of rare diseases.

■ Frambu Center is the only one in Norway 
that provides hotel-type services during the five 
day training.

■ Frambu also utilizes a type of helpline for 
information on rare diseases and a Web site with 
a collection of links and contacts for rare diseases 
http://www.rarelink.eu/.

■ Two main divisions are organized to 
provide services in the center (Division A and B) 
with specialists in the following areas: doctors, 
nutritionists, physiotherapists, occupational 
therapy educator, social educators, social 
workers, psychologists, nurses.

■ The day center services are provided by 
special educators, art and music therapists and 
interns.

■ Internships are a way of offering practical 
training and certification of skills for mid-level 
specialists.

Presentation by Norwegian Prader Willi 
Association

The principal goals of the Association are 
improved quality of life for people suffering from 
Prader Willi Syndrome and to provide services 
in collaboration with the FRAMBU center. The 
Norwegian Prader Willi Association currently 
conducted two research projects: oral health for 
patients with Prader Willi syndrome and growth 
hormone administration to adult patients. The 
Norwegian government offers material support 
for patients with rare diseases in the amount of 
30,000 euros and provides support for municipal 
authorities to draw up a development plan 
throughout the life.

There are a number of limits on services for 
people with PWS in Norway:

• Special housing for people with rare diseases 
insufficient

• Lack of specialization carergivers
• Low importance given to dietary and exercise 

plans by patients.

Project update 
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