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Partenerii se prezintă

Societatea Română de Genetică Medicală (SRGM) 
a fost constituită la iniţiativa unui grup format 
la Iaşi în data de 1 aprilie 1994, constituit din 
Prof. Dr. Mircea Covic (Iaşi), Prof. Dr. Gheorghe 
Benga (Cluj-Napoca) şi Prof. Dr. Olimpia Tudose 
(Timişoara). 

Constituirea propriu-zisă a SRGM a avut loc la 
Cluj - Napoca, în cadrul primului „Simpozion 
Naţional de Boli Genetice, Endocrine şi de Meta
bolism la Copil”, 27 - 28 octombrie 1994, când la 
primul punct de pe ordinea de zi, a fost prezen-
tat un raport intitulat „Stadiul actual şi perspec-
tivele dezvoltării geneticii medicale în România”, 
elaborat de un grup alcătuit din Acad. Constan-
tin Maximilian (Bucureşti), Prof. Dr. Gheorghe 
Benga (Cluj-Napoca), Prof. Dr. Olimpia Tudose 
(Timişoara), Prof. Dr. Mircea Covic (Iaşi), Conf. 
Dr. Ortansa Stoica (Iaşi) şi Dr. Emil Tomescu 
(Bucureşti). În final s-a propus înfiinţarea SRGM, 
iar cei 153 participanţi au aprobat acest docu-
ment ca program de acţiune al SRGM.

•	 Primul Simpozion Naţional de Boli Gene
tice, Endocrine și de Metabolism la Copil, 
27-28 octombrie 1994, Cluj-Napoca

•	 Prima Conferinţă Naţională de Genetică Me
dicală, octombrie 1995, Iaşi

•	 Al II-lea Simpozion Naţional de Boli Gene
tice, Endocrine și de Metabolism la Copil, 
octombrie 1998, Cluj-Napoca

•	 A II-a Conferinţă Naţională de Genetică Medi
cală, 7-10 octombrie 1999, Constanța

•	 Primul Congres Naţional de Genetică Medicală, 
19-22 septembrie 2002, Oradea

•	 Simpozionul „Gaucher Disease. Treatment  Pers
pectives in Romania”, iulie 2003, Cluj-Napoca

•	 Al III-lea Simpozion Naţional de Boli Gene
tice, Endocrine și de Metabolism la Copil, 
2004, Cluj-Napoca

•	 Al II-lea Congres Naţional de Genetică Medi
cală, 20-23 septembrie 2006, Cluj-Napoca

•	 A III-a Conferinţă Naţională de Genetică  Medi
cală, 25-27 mai Cheile Grădiștei - Moeciu de 
Sus

SRGM este partener al Asociației Prader Willi din 
România (APWR) și al Alianței Naționale de Boli 
Rare (ANBRaRo) în organizarea conferinţelor și 
evenimentelor medicale la nivel naţional, precum 
și în elaborarea Planului Naţional de Boli Rare și 
în derularea proiectului Parteneriat Norvegiano-
Român pentru Progres în Bolile Rare (NoRo). 

În 22-25 septembrie, la Timișoara, SRGM organi
zează în parteneriat cu Asociaţia Prader Willi din 
România al III-lea Congres de Genetică Medicală 
cu participare internațională.   

Date preluate de pe pagina SRGM 
www.srgm.ro

Societatea Română de 
Genetică Medicală (SRGM) 
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Pagina specialistului

Pentru o persoană care suferă de o boală 
rară și pentru cei din familia sa, este impor-
tant să cunoască modul în care fac față vieţii 
de zi cu zi. Acest lucru presupune multe 
semne de întrebare la care trebuie dat un 
răspuns și anume: Care dintre cei din familie 
sau alte persoane vor petrece mai mult timp 
cu persoana bolnavă?; În ce măsură membrii 
familiei vor tolera și accepta comportamentul 
unei persoane cu dizabilități?; Ce activități zil-
nice va putea să facă și de care va trebui să 
se lipsească?; Care sunt „graniţele”  spaţiului 
în care pot fi în siguranţă?; Dacă va putea 
frecventa o școală sau dacă va putea avea un 
loc de muncă?; Unde vor găsi ajutor?; Dacă 
mai sunt persoane cu aceeaşi boală?; Dacă există 
tratament pentru boala de care suferă?;  Cum va 
fi viața mai târziu a acestei persoane?; Cât va 
trăi? Ce se va întâmpla cu acea persoană după 
ce părinţii nu vor mai fi? și altele.

Răspunsul la unele dintre aceste întrebări îl 
vom găsi la specialişti (medic, psiholog, psiho-
pedagog, asistent social etc.). 

În ceea ce priveşte asistentul social, potrivit 
rolului său și pentru a putea fi cât mai util, trebuie 
să cunoască persoana bolnavă ca o componentă 
a familiei din care provine, precum și mediul fa-
milial în care trăiește. Acesta este locul în care 
și-a format personalitatea și acel cadru intim în 
care orice persoană se formează ca individu-
alitate. Climatul pe care mediul familial îl oferă 
persoanei bolnave, atmosfera din cadrul fami-
liei sunt lucruri de maximă importanță pentru 
asistentul social, deoarece orice dezechilibru din 
cadrul familiei poate avea repercusiuni asupra ei 
privind starea generală sau comportamentul.

Pentru ca eventualele disfunctionalități să fie 
observate la timp, este nevoie ca asistentul so-
cial să cunoască mediul personal al bolnavului, 
să aibă un contact direct cu acesta și cu mem-
brii familiei pentru a putea oferi consiliere pe di-
verse subiecte (unele de mare sensibilitate pen-
tru părinţi). În acest sens este important să se 
cunoască comportamentul persoanei bolnave, 
atât în familie cât și în afara acesteia. 

Diagnosticul persoanei bolnave, este un su-
biect cât se poate de sensibil, părinţii și ceilalţi 

membrii ai familiei se pot afla în faza de negare 
a diagnosticului, tentaţi să caute tot felul de 
explicaţii pentru a mai spera în ideea de incer-
titudine a diagnosticului, acceptarea acestuia 
fiind un proces de durată.

Încadrarea în grad de handicap a persoanei 
bolnave, este o opţiune a familiei, dar este re-
sponsabilitatea asistentului social de a furniza 
informaţii cu privire la această posibilitate, de-
spre demersurile care trebuie făcute în vederea 
obţinerii certificatului de încadrare în grad de 
handicap, drepturile ce revin în conformitate cu 
prevederile legii și cunoaşterea posibilităţilor de 
reabilitare a persoanei bolnave, respectiv orien-
tarea către servicii și cunoaşterea celor existente 
în comunitate atât cele din sistemul de stat cât 
și ONG-uri cu activități în domeniu (servicii so-
cio-medicale, servicii educaționale, organizații 
de pacienți).

Un alt subiect abordat de către asistentul so-
cial și important de aflat, dacă au existat eveni-
mente deosebite în cadrul familiei, cum a fost 
climatul înainte și după aflarea diagnosticului 
și cum a afectat acest lucru echilibrul familial, 
dacă au existat stări conflictuale sau tensiuni în-
tre membri. În acest sens, orientarea către reţele 
de suport social a familiei este esenţială pentru a 
face față problemelor și stresului cumulat. 

De obicei acest lucru este mai pronunţat în 
cazul mamelor, care sunt mai implicate în viața 
de familie, fiind deseori încărcate emoţional 
peste măsură, până în pragul epuizării psihice. 
Din nefericire, de multe ori această reţea de 

Evaluarea socială 
pentru persoane cu boli rare
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Am avut plăcerea să particip ca voluntar la 
activităţile terapeutice conduse de trei doamne: 
psiholog, psihopedagog și terapeut ocupațional 
din SUA, orașul Chicago, statul Illinois cu o vastă 
experienţă în domeniul copiilor cu cerinţe edu-
cative speciale. Mă bucur că am avut ocazia să 
asist la activități, deoarece în acele câteva ore 
am învățat foarte multe despre felul în care este 
ideal să lucrezi cu copii cu autism și nu numai. 
Am observat cu plăcere, că bariera de limbă 
(română-engleză) nu a fost o problemă între copii 
și specialiști, reuşind foarte uşor să găsească o 
cale de a comunica având rezultate excelente.

S-a pus accent pe stimularea capacităţilor in-
telectuale, pe formarea și dezvoltarea abilităţilor 
de comunicare și relaţionare socială, care să per
mită integrarea copiilor cu autism în societate.         

Exerciţiile erau foarte simple, dar totodată com-
plexe, pe care copiii le puteau executa fără 
probleme. Au folosit foarte des în activități, 
cartonaşele cu imagini, care eventual pot dez-
volta obiectivele limbii vorbite. Cu ajutorul carto
naşelor cu imagini, copii își puteau exprima sen-
timentele (ex.: „place”) și nevoile (de ex.: „mai 
mult”) și nu doar pe parcursul activităţilor ci și 
de exemplu acasă sau în timpul interacţiunilor 
cu alte persoane. La fiecare activitate s-a sta-

bilit o structură, astfel încât a existat un început 
clar, o parte medie și un final clar pentru fiecare 
exerciţiu, sau întrebare. 

Structura ajută copilul să se concentreze pe o 
singură sarcină și să înţeleagă cauza și efectul.
La instrucţiuni, s-a folosit foarte des repetiţia și a 
fost nevoie de claritate la fiecare sarcină. 

Le-au atras atenţia cu blândeţe, pe parcursul 
activităţilor, indicând răspunsul corect dacă 
răspunsurile erau incorecte. De exemplu, dacă 
copilul  trebuia să dea pagina unei cărți, spe
cialiștii i-au pus mâna pe carte și l-au ajutat să 
întoarcă pagina.

Totodată s-au jucat cu copii. Nu trebuie să uităm 
că jocul, ca terapie, contribuie la dezvolta-
rea emoţională, mai ales la copiii cu dificultăţi. 
Copilul capătă încredere şi îl ajută la dezvolta-
rea abilităților sociale de care are atâta nevoie. 
Nu trebuie să uităm că activitatea cu un copil 
cu dificultăţi necesită foarte multă iubire, timp 
și răbdare. Trebuie să învățăm să ne bucurăm 
împreună cu ei la fiecare mică realizare și să nu 
ne dăm bătuţi.

 Emöke Kürti, voluntar APWR

suport lipseşte, din lipsa de timp, dar și datorită 
tendinţei de izolare a acestor familii care au în 
îngrijire persoane cu handicap produs de boli 
rare. Este important de ştiut dacă relaţia persoa-
nei bolnave cu fiecare dintre membrii familiei se 
bazează pe respect, înţelegere și sprijin reciproc, 
dacă există o împărţire clară a rolurilor în familie, 
dacă persoanei bolnave i se oferă posibilitatea 
de a socializa, dacă este interesant acest aspect 
pentru ceilalţi membrii ai familiei și cât timp se 
acordă acestui tip de activitate.

De asemenea este bine de ştiut cine petrece 
mai mult timp cu persoana bolnavă, dacă se 
utilizează metode, ce implică pedeapsa corporală, 
care e atitudinea părinţilor atunci când persoana 
bolnavă face o greşeală etc. În acest sens, des
crierea unei zile obişnuite din viața de familie a 

persoanei bolnave, de dimineaţa, de la trezire și 
până la culcare, seara, oferă unele informaţii cu 
privire la existența unui program structurat sau 
nevoia introducerii unui astfel de program.

În evaluarea socială, în urma informaţiilor 
colectate, scopul asistentului social este de a 
urmări atingerea obiectivelor propuse, astfel 
încât să poată creiona o imagine de ansam-
blu a familiei și să poată emite observaţii și 
recomandări în acord cu nevoile identificate atât 
ale persoanei bolnave cât și membrilor familiei, 
pe care le discută în cadrul echipei de intervenţie 
în vederea elaborării unui plan de intervenţie 
personalizat.

Porumb Darius, 
asistent social APWR

Pagina spcialistului

Pagina Voluntarului
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Lumea perfectă…
În lumea în care totul este permis

Fără limite sau graniţe, 
Acolo aş vrea să trăiesc!

Nu mi-ar fi teamă să iubesc.

În lumea în care visele 
mele nu se opresc

Acolo aş vrea să trăiesc!
Aş îndrăzni să zâmbesc,

Fără teama de a fi etichetată

În lumea aceea aş vrea să cer 
azil sufletesc,

Unde nu sunt judecători, 
care să-mi răpească viaţa.
Acolo aş vrea să trăiesc!

Rănită de toţi, promisă unei sorţi, 
Prea pustie, ca să fie trăită de mine…

Plecată în lumea aceea perfectă,
Aş privi înapoi fără regrete,

N-aş cere altceva, decât să stau în viaţa 
mea…

Să înţelegi!
Să înţelegi tăcerea, 

când totul este zgomot
Să înţelegi iubirea, 
când totul este ură

Să înţelegi speranţa, 
când totul se destramă

Să înţelegi visul, 
când totul e coşmar

Să înţelegi răspunsul, 
când totul e minciună
Să înţelegi surâsul, 

când totul este ploaie
Să înţelegi credinţa, 
când totul e deşert
Să înţelegi că eu, 
voi fi aici mereu!

Simona Câra

Ziua Speranţei pentru membrii asociaţiei SM Sibiu 
s-a organizat într-un loc feeric, un loc care într-adevăr 
merită să găzduiască un asemenea eveniment, eveni-
ment între munţi, un loc care îţi redă speranţa de a 
trăi. Acest loc minunat îl găseşti în Gura Rîului. Această 
întrunire a oamenilor “năpăstuiţi” de acest diagnos-
tic confirmă încă o dată vorba gazdei, că bolnavii de 
scleroză multiplă sunt oameni speciali, că această 
boală îşi alege “victimele”. Socializarea petrecută pe 
durata acestei întâlniri a fost extrem de benefică mem-
brilor acestei asociaţii, atât bolnavi cât şi însoţitorii 
acestora precum şi membrilor voluntari prezenţi la 
această întâlnire.

Pe perioda acestei întruniri s-au atins mai multe subiecte cum ar fi: acela privind oportunitatea 
înfiinţării unui centru de recuperare pentru bolnavii de scleroză multiplă şi nu numai; existenţa de 
tratamente alopate şi naturiste pentru contracararea efectelor acestei „prădalnice” boli. Ca o con-
cluzie a acestei întâlniri: a fost benefică tuturor participanţilor; se mai poate zice că sunt în măsură 
să susţin şi sunt în asentimentul celor care au luat parte la această sărbătoare a speranţei, a ajutat 
la naşterea unor noi năzuinţe în sufletele celor prezenţi şi nu numai deoarece “totul se poate dacă 
se doreşte cu adevărat”.

Pop Iulian Paul
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Dezna
În perioada 19- 30 

iulie am participat la 
tratament de recuperare 

la Spitalul Dezna din 
judeţul Arad, loc în care 

ne întâlnim în fiecare vară 
cu pacienţi din toată ţara, 

membrii în APWR şi care 
fac tratament în acest loc 

de ani buni. Aici ne-am 
creat primele grupuri de 

suport, am legat prietenii 
pentru întreaga viaţă. 

Surpriza mare a fost să 
regăsească în paginile 

revistelor noastre „Oa-
meni rari şi bolile 

rare” articole semnate 
de unii dintre ei. Aici am făcut planuri în legătură cu activităţile ce se vor desfăşura în tabăra de la 
Bobald, am analizat împreună ce acţiuni ar trebui întreprinse pentru a reuşi să avem în România o 

strategie naţională eficientă pentru abordarea bolilor rare şi am organizat o ieşire la Moneasa. 
            

 Dorica Dan, preşedinte APWR 

În toamna aceasta vom avea mai 
multe conferințe și cursuri importante 
în domeniul bolilor rare. 

APWR și Organizația Internațională 
Prader Willi va organiza la Zalău în 
zilele 29-30 octombrie 2010, 
cea de-a II–a Conferință 
Est Europeană privind 
Sindromul Prader Willi.  

Mai multe detalii veți găsi pe site-ul 
www.apwromania.ro. 

Vă așteptăm cu drag.
Echipa APWR

Cea de-a II - a Conferință 
Est Europeană privind 
Sindromul Prader Willi

Evenimente



Excursie la Aghireș
În toamnă, când am fost 
pentru prima dată la clubul 
de călărie de la Aghireș, 
am promis că ne vom în-
toarce pentru a retrăi acele 
experiențe. 

Astfel, în dimineața zilei de 
6 iulie, un grup zglobiu (for
mat din copiii, beneficiari ai 
serviciului de terapie com
portamentală, părinții și frații 
acestora, precum și perso
nalul APWR) era nerăbdător 
să pornească în aventură.

Evenimente
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De această dată, pentru prima jumătate de zi, 
s-a organizat o reuniune comună a consiliului de 
administraţie şi membrilor TAG (Grup de Acţiune 
Terapeutic) pentru informarea boardului în 
legătură cu acțiunile membrilor TAG și progrese-
le înregistrate prin participarea reprezentanților 
Eurordis în acest grup. 

Au fost discuții animate și interesante pe urmă
toarele teme:
•	 Care este poziţia actuală a EURORDIS la 

Agenţia Europeană pentru Medicamente 
(EMA)?

•	 Cum suntem percepuţi? Unde ne aflăm face o 
diferenţă?

•	 Cât de mult câştigă EURORDIS având repre
zentanţi în TAG?

•	 Este suficient susţinut acest grup de volun-
tari? Este nevoie de sprijin pentru mai multe 
informaţii?

Următoarele ore și ziua a doua au fost dedicate 
discutării problemelor curente Eurordis, raportu-
lui conferințelor ECRD Cracovia și Europlan Bul-
garia și România.

    Dorica Dan, președinte APWR

1-2 iulie 2010 – Întâlnirea boardului EURORDIS, 
participant Dorica Dan

Cântecul și voia bună au făcut ca scurta călătorie 
să pară și mai scurtă și să permită spulberarea 
anxietății. La club ne așteptau angajații fermei 
care au pregătit un cal și un ponei pentru călărie. 
În timp ce unii copii explorau împrejurimile, 
alții mângâiau sau hrăneau poneii, iar alți copii 
călăreau ajutați de instructori. 

Călăritul este un sport și o terapie ce îmbină 
mișcarea (dezvoltarea motricității, tonifierea 
musculaturii, îmbunătățirea posturii) și relaxa
rea, cu dragostea pentru animale și comunicarea, 
atât senzorială, cât și prin cuvinte, cu animalul.  
Dacă dezvoltarea motricității este un proces de 
lungă durată, relaxarea, dragostea pentru ani-
male și dorința de a comunica cu acestea au pu-

tut fi observate imediat.

În timp ce copiii erau provocați la acțiune, părinții 
au avut oportunitatea de a împărtăși experiențe 
și emoții, de a interioriza modalități noi de re-
zolvare a problemelor pornind de la experiențele 
pozitive ale celorlalți. 

Toate acestea au fost posibile prin sprijinul         
oferit de către personalul APWR atât pentru an-
trenarea copiilor în activități, cât și pentru or-
ganizarea micului grup de suport.  Spre amiază 
pe băncuțele așezate la umbră, 34 de persoane 
se odihneau visând deja viitoarea aventură… la 
călărie. 		

Mihaiela Fazacaș, psiholog APWR
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Societatea de Scleroză Multiplă din România 
derulează în parteneriat cu Alianţa Naţională de 
Boli Rare un proiect finanţat de Fondul Social Eu-
ropean (FSE) prin Programul Operaţional Secto-
rial pentru Dezvoltarea Resurselor Umane 2007 
– 2013, Axa prioritară 6 „Promovarea incluzi-
unii sociale”, domeniul major de intervenţie 6.2 
„Îmbunătăţirea accesului şi a participării grupu-
rilor vulnerabile pe piaţa muncii”, cu titlul Centrul 
de Ocupare a Forţei de muncă pentru persoane 
cu scleroză multiplă şi alte boli neurologice rare 
– Acces Abilitate”. 

O să vă întrebaţi, de ce până acum nu se vede 
nimic din ceea ce face acest proiect. Răspunsul 
este simplu. Pentru ca noi să oferim benefici-
arilor acestui proiect oportunitatea de a se anga-
ja, a trebuit să pregătim întâi cadrul general, in-
frastructura Centrului de Ocupare, a trebuit mai 
întâi să pregătim materiale informative prin care 
să comunicăm angajatorilor posibilităţile pe care 
le au în angajarea unei persoane cu dizabilități, 
avantajele oferite de către stat și avantajele fi-

nanciare, dar trebuie să pregătim și sistemul de 
operare în care persoanele care doresc să se an-
gajeze se vor înregistra pentru a facilita angaja-
bilitatea. 

Astfel, în ultimele luni s-a lucrat împreună 
cu partenerii din acest proiect la materialele 
informative care vor fi transmise angajato-
rilor, s-au finalizat achizițiile pentru sistemul 
work path care se va finaliza în luna septem-
brie și care va putea fi accesat pe pagina de 
internet destinată acestui proiect care va fi 
pusă la dispoziția dumneavoastră din luna 
octombrie. Persoanele cu scleroză multiplă și 
boli neurologice rare care doresc să se angajeze 
pot să ne contacteze încă de pe acum pentru a 
fi luați în evidență și ulterior să fie ghidaţi către 
sistemul work path.

Pentru întrebări cu privire la acest proiect vă 
stăm la dispoziţie la numerele de contact ale 
societății sau la adresa de e-mail: office@smro-
mania.ro sau office@apwromania.ro.

Claudia Torje, manager de proiect SSMR

În primul rând ar fi bine să ştim ce este un 
grup de suport. Cea mai simplă şi scurtă definiţie 
a acestuia este: întâlniri cu o frecvenţă stabilită 
de către membrii acestuia - persoane care 
împărtăşesc o problematică similară. 

Nu este terapie de grup, deci atenţie la aştep
tările pe care le avem de la rezultatele  participării 
la un astfel de grup. 

Facilitatorul pentru acest grup poate fi asisten-
tul social sau psihologul.

Întâlnirile unui astfel de grup care se formează 
în timp se derulează după nişte reguli de bază:
1. 	Confidenţialitate şi avantajul anonimatului
2. Respectul pentru experienţa, sentimentele, 

punctul de vedere al celuilalt – fără critici
3. 	Promovăm o atitudine de acceptare
	 şi susţinere
Şi dacă ne punem întrebarea de ce să par-
ticip la un astfel de grup?
Haideţi să revedem împreună câteva dintre 
avantajele unui grup de suport pentru părinţii 
ai căror copii participă la activitatea de terapie 

personalizată: 
• 	 Împărtăşeşti experienţa ta cu succesele şi 

greşelile pe care le-ai avut în lupta cu boala 
copilului tău; 

• 	 Înveţi din succesele şi greşelile celorlalţi;
• 	 Nu eşti şi nu te simţi singur! Mai sunt părinţi 

în aceeaşi situaţie, ei fiind oamenii care te 
înţeleg cel mai bine prin ce treci;

• 	 Ai acces la resursele grupului pentru a găsi 
soluţii eficiente;

• 	 Beneficiezi de medierea unui specialist;
• 	 Te îmbogăţeşti cu noi perspective, noi abordări, 

noi puncte de vedere;
• 	 Sunt susţinute eforturile tale de a rămâne în 

contact cu copilul tău şi de a fi disponibil afec-
tiv  pentru el în orice circumstanţe.

Participând la întâlnirile grupului de suport te 
transformi în părinte „cu speranţă”, conectat la 
universul interior al copilului tău.

Mia Brazdău, asistent social APWR

De ce un grup de suport pentru părinţii ai căror copii 
participă la activitatea de terapie personalizată?

Centrul Naţional de Ocupare a Forţei de Muncă pentru persoanele 
cu scleroză multiplă și boli neurologice rare – Acces Abilitate
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Evenimente

Vizita din partea grupului de 
specialiști din SUA, orașul Chicago, 
statul Illinois a fost întâmpinată cu 
mult entuziasm și spirit de colaborare. 
Sosirea lor a fost pe data de 11 iulie, zi 
în care am și început să formăm echipa 
de lucru pentru întreaga săptămână. 
Grupul de specialiști cu o experiență 
de peste 20 de ani, Valarie Grunwald 
– psiholog școlar, Michelle Miller – psi-
hopedagog, Linda Gilles Zirbes – te
rapeut ocupațional, au făcut un drum 
lung pentru a împărtăși cunoștințele 
puse în practică în școlile speciale 
din Chicago, având cazuri de copii 
diagnosticați cu tulburări din spectrul 
autist, ADHD, tulburări comportamen-
tale, deficiență mintală.

În prima zi am stabilit împreună activitățile 
care se vor derula pe parcursul săptămânii. 
Aceste activități au inclus prezentarea proiectului 
„Parteneriat Norvegiano-Român (NoRo) pentru 
progres în Bolile Rare”, situația actuală a proiec-
tului aflat în curs de derulare, precum și viitorul 

Centrul Pilot de Referință împreună cu spațiile în 
care se vor desfășura și furniza serviciile pentru 
persoanele cu dizabilități produse de boli rare. Cu 
această ocazie s-a stabilit și o zi în care au mers 
să viziteze clădirea centrului aflat în construcție. 
O altă prioritate a fost prezentarea metodelor 
și a materialelor de lucru utilizate în terapia 
copiilor cu nevoi speciale,  precum și o listă de 
echipamente educaționale, aparatură medicală, 
proteze, mobilier pentru achiziționarea și ame-

najarea spațiilor de terapie, camera senzorială, 
cabinetul de logopedie, camera de terapie 
ocupațională și kinetoterapie. Aceste aspecte au 
fost exemplificate prin materialele informative 
pe care le-au adus, înregistrări video despre cum 
se desfășoară o zi obișnuită a unui copil diagnos-
ticat cu autism, poze cu copiii surprinși în difer-

ite situații, spațiile unde se desfășoară 
ședințele de terapie și nu în ultimul 
rând metode de evaluare. Punerea în 
practică a metodelor de intervenție a 
presupus descrierea detaliată a trei 
cazuri de copii, beneficiari ai Asociației 
Prader Willi din România, dintre care 
doi copii sunt diagnosticați cu autism 
si un caz diagnosticat cu tetrapareză 
spastică. Acest pas a fost urmat de 
pregătirea materialelor adaptate în 
funcție de nevoile și posibilitățile celor 
trei cazuri, necesare pentru intervenția 
terapeutică. 

	 Experiența de câteva zile ne-a    
oferit oportunitatea să îmbunătățim 
practica noastră în derularea activi
tăților de terapie, să dezbatem su-

biecte pe diverse teme abordate, să primim 
răspunsuri la întrebările noastre, și să învățăm 
lucruri noi și constructive în formarea noastră 
profesională. Ca urmare înainte de plecarea lor 
în 16 iulie, cu ocazia unui interviu oferit de către 
ei, au dat de înțeles că România nu este exclusă 
pe viitor pentru o nouă vizită.  

Juhos Emese, 
psihopedagog APWR

Instruire în terapia copiilor cu tulburări din spectrul autist		
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Rezumat

I. Definirea unui cadru instituţional care 
să asigure progresul problematicii legate de 
bolile rare 

Activităţi: 
1. Crearea cadrului instituţional, pentru asi

gurarea dezvoltării serviciilor pentru prevenirea, 
diagnosticul şi reabilitarea pacienţilor cu boli rare 

Înfiinţarea Comitetului Naţional pentru Persoa
nele cu Boli Rare-CNPBR;  

- 01.04.2008 
  
II. Dezvoltarea unor Centre de Referinţă 

Regionale - reţea de centre regionale, 3 re-
giuni - pentru 2008 (grevate pe centrele uni-
versitare/expertiză existenţa, colaborarea 
Centrelor de Expertiză în cadrul reţelelor de 
Referinţă Europene 

 - 31.12.2009 

• Încă 5 centre regionale până în 2013  
 Misiunile centrelor de referinţă 
• 	 Facilitarea diagnosticului, definirea unei stra

tegii de îngrijire terapeutică şi psihologică şi 
asistenţă în problemele sociale; 

• 	 Elaborarea de protocoale de îngrijire, cu MS 
şi ASP; 

• 	 Cercetare şi urmărire epidemiologică; 
• 	 Informaţii şi instruire pentru profesioniştii 

din domeniul sănătăţii, pacienţi şi familiile 
lor;  

• 	 Coordonarea furnizării serviciilor sanitare şi 
de îngrijire socială;  

• 	 Interlocutori pentru Ministere şi asociaţiile 
de pacienţi. 

 Criterii de evaluare şi desemnare a centrelor: 
• 	 Activitate (număr de pacienţi); 
• 	 Organizarea procesului de management 
	 medical: 

• 	 Multidisciplinar, expertiză; 
• 	 Prescripţia şi urmărirea Produselor Me-

dicinale Orfane foarte scumpe; 
• 	 Platformă tehnologică şi recuperare 

(teste biologice înalt specializate, biolo-
gie moleculară, urmărirea tratamentului/ 
recuperării şi a evoluţiei pacientului);  

• 	 Coordonarea reţelei, colaborarea cu orga
nizaţiile de pacienţi; 

 • 	Informare/instruire (pacieti, profesionişti 
din sănătate, reţele). 

 

• 	 Cercetare: 
 • 	Publicaţii 
 • 	Proiecte clinice şi de cercetare finanţate 

 • 	Producerea de ghiduri de bună practică 
 • 	Urmărire epidemiologică, dezvoltarea de in-

dicatori de sănătate relevanţi;  
 • 	 Evoluţia activităţilor de la desemnare. 

III. Definirea unei strategii terapeutice, 
psihologice şi de acompaniament social  

- 30.06.2008 

• 	 Crearea de recomandări de îngrijire sau pro-
tocoale; 

 • 	Diagnostic şi diseminarea de modele de 
bună practică, urmărirea pacientului şi fa
miliei. 

  
 IV. Actualizarea permanentă a cadrului 

legislativ naţional referitor la persoanele 
cu boli genetice rare, în concordanţă cu 
legislaţia europeană şi internaţională şi în 
parteneriat cu EURORDIS, Consiliul Alianţelor 
Naţionale - prin proiectul EuroPlan finanţat 
de Comisia Europeană/ DG Sanco. Urmărirea 
recomandărilor date de CE privind bolile rare 
(la conferinţa de la Lisabona s-a lansat dez-
baterea publică a Comunicatului Comisiei 
Europene privind bolile rare / comunicat de-
schis până la 14.02.2008) 

 - permanent  

V. Crearea unui registru naţional privind 
bolile rare 

5.1. Înfiinţarea Registrelor de Boli Rare; supra
vegherea epidemiologică organizată pentru bolile 
genetice rare printr-o politică coerentă; 

5.2. Înfiinţarea Registrelor pentru pacienţii cu 
boli rare trataţi cu medicamente din categoria 
medicamentelor orfane;   

5.3. Definirea unei strategii de comunicare 
în domeniu, între nivelurile de responsabilitate 
locală, regională şi naţională;  

 • 	Structurarea şi coordonarea îngrijirii: medi-
cale şi sociale (inclusiv asigurări, educaţie şi 
angajare la locul de muncă); 

 • 	Instruire şi informare a profesioniştilor din 
sănătate, pacienţilor şi familiilor lor.

- 31.03.2009 

PLAN NAŢIONAL DE BOLI RARE 
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Rezumat
VI. Dezvoltarea de servicii de calitate 

pentru pacienţii cu boli rare 

6.1. Îmbunătăţirea accesului la informare pri
vind bolile rare (susţinerea centrelor de informare, 
helpline, tel-verde); desfăşurarea de campanii 
de conştientizare şi/sau sensibilizarea opiniei 
publice inclusiv pentru a combate stereotipiile şi 
prejudecăţile existente despre persoanele cu  boli 
genetice rare şi pentru a susţine receptivitatea 
faţă de drepturile acestora. Cooperare şi sprijin fi-
nanciar în organizarea de Campanii Naţionale, ex. 
„RARE DAY FOR RARE DISEASES” - 29.02.2008, 
urmată în anii viitori de sărbătorirea în data de 28 
februarie; 

- 29.02.2008, permanent  

6.2. Dezvoltarea de servicii  preventive pentru 
bolile rare (i.e. implementarea la nivel naţional a 
screeningului pe fenilcetonurie şi hipotiroidism, 
îmbunătăţirea accesului la servicii de diagnostic 
genetic)  

- 31.12.2008 

6.3. Dezvoltarea de servicii continue / intersec-
toriale de diagnostic/ tratament/ reabilitare pentru 
pacienţii cu boli rare (i.e. înfiinţarea şi susţinerea 
de centre de reabilitare specializate pe tipuri 
de dizabilităţi produse de bolile genetice rare, 
susţinerea activităţii centrelor de consiliere şi in-
formare); 

- 15.06.2009 
• 	 stabilirea de protocoale de diagnostic şi în-

grijire prin consensul experţilor, din cauza 
lipsei dovezilor ştiinţifice. Proces: de la 12 la 
18 luni;  

• 	 Crearea de carduri de urgenţă şi îngrijire 
individuală; 

• 	 Posibilitatea rambursării tratamentelor fără 
autorizaţie de marketing dacă prima reţetă 
este eliberată de centrul de referinţă.  

  
 VII. Dezvoltarea de resurse umane  
 
7.1. Programe de instruire pentru specialiştii din 

diverse domenii privind abordarea bolilor rare;  
Ex.- cooperare, proiecte în parteneriat pe Pro-

gramul de dezvoltare a resurselor umane/ Minis-
terul Muncii Familiei şi Egalităţii de Şanse;  Progra-
mul PHARE 2006 - Coeziune Economică şi Socială 
- Dezvoltarea Resurselor Umane - Schema de 
finanţare nerambursabilă - Servicii Sociale; 

- 15.06.2009 

7.2. Asigurarea de personal specializat, angajat 
în sistemul de asistenţă a persoanelor cu boli rare, 
în raport cu tipurile de servicii medico-sociale: 
geneticieni, medici specialişti, biologi, asistente 
medicale, laboranţi, asistenţi sociali, psihologi, 

instructori de ergoterapie, kinetoterapeuţi, logo-
pezi, psihopedagogi, cadre didactice de sprijin, 
educatori specializaţi etc.  

- cursuri de instruire, adaptarea curriculei uni-
versitare; 

  
VIII. Intensificarea eforturilor în favoarea 

medicamentelor orfane  

8.1. Asigurarea disponibilităţii medicamentelor 
orfane şi compensarea costurilor/compensarea 
medicamentelor orfane prin sistemul de asigurări 
de sănătate;   

 - permanent 
• 	 Evaluarea valorii terapeutice adăugate tu-

turor medicamentelor orfane de către MS şi 
ANM; 

• 	 Costurile produselor medicianle orfane vor fi 
acoperite din bugetul general al asigurărilor 
sociale, nu din bugetul spitalelor sau al cen-
trelor de referinţă; 

• 	 Stabilirea de protocoale de diagnostic şi în-
grijire de către MS şi centrele de referinţă: 
finanţarea medicamentelor fără autorizaţie 
de marketing, suplimentele nutritive, creme 
şi bandaje, îngrijire dentală specială, îmbră
căminte (ex. epidermoliza buloasă...) con-
form modelelor de bună practică actuale şi 
nevoilor pacienţilor.  

8.2. Suplimentarea numărului şi a categoriilor 
de produse incluse în contractul cadru de asigurări 
de sănătate şi diversificarea dispozitivelor de 
asistare: proteze, proteze auditive, lentile, lupe, 
orteze, aparatură şi materiale ajutătoare compen-
satorii,  mijloace tiflotehnice, aparate ortopedice, 
dispozitive de mers etc.  

  
IX. Stimularea cercetării în domeniul ma

nagementului bolilor rare 

9.1. Îmbunătăţirea capacităţii de accesare de 
proiecte de cercetare a bolilor rare, parteneriate 
internaţionale: 

• cursuri de instruire; 
• alăturare la reţelele altor ţări europene, mai 

ales în domeniile epidemiologiei, diagnosticului, 
informării şi cercetării. 

9.2. Stimularea cercetării ştiinţifice vizavi de 
abordarea bolilor rare în România;  

- permanent 
• ex. proiecte FP7; etc. (bolile rare - una din 

priorităţi); 
• Orientări strategice pentru cercetare; 
• Adresarea nevoilor pacienţilor, dincolo de în-

grijirea lor medicală.

Comitetul Naţional de Boli Rare



Actualizare Proiect

În luna iulie, deşi lună de 
vacanţă, APWR a continuat și 
susţinut activitatea: continuarea 
lucrărilor la construcţia Centrului 
Pilot de Referinţă pentru Bolile 
Rare, profitând de timpul frumos, 
propice avansării lucrărilor. 

În perioada 19 - 30 iulie am 
participat la tratament de recupe
rare la Spitalul Dezna din judeţul 
Arad, loc în care ne întâlnim în 
fiecare vară cu pacienţi din toată 
ţara, membrii în APWR şi care 
fac tratament în acest loc de ani 
buni. Aici ne-am creat primele 
grupuri de suport, am legat 
prietenii pentru întreaga viaţă. Surpriza mare a 
fost să regăsească în paginile revistelor noastre 
„Oameni rari şi bolile rare” articole semnate de 
unii dintre ei. Aici am făcut planuri în legătură 
cu activităţile ce se vor desfăşura în tabăra de 
la Bobald, am analizat împreună ce acţiuni ar 
trebui întreprinse pentru a reuşi să avem în 
România o strategie naţională eficientă pentru 
abordarea bolilor rare şi am organizat o ieşire la 
Moneasa.

În perioada 11-16 iulie am organizat o 
întâlnire de lucru cu specialiştii americani în 
abordarea bolilor din spectrul autistic, aceeiaşi 
specialişti care anul trecut ne-au instruit în 
cadrul workshopului.

În prima zi am stabilit împreună activitățile 
care se vor derula pe parcursul săptămânii. 
Aceste activități au inclus prezentarea proiectu
lui „Parteneriat Norvegiano-Român (NoRo) 
pentru progres în Bolile Rare”, situația actuală 
a proiectului aflat în curs de derulare, precum 
și viitorul Centrul Pilot de Referință împreună 
cu spațiile în care se vor desfășura și furniza 
serviciile pentru persoanele cu dizabilități 
produse de boli rare. Cu această ocazie s-a 
stabilit și o zi în care au mers să viziteze clădirea 
centrului aflat în construcție. O altă prioritate 
a fost prezentarea metodelor și a materialelor 
de lucru utilizate în terapia copiilor cu nevoi 
speciale, precum și o listă de echipamente 

educaționale, aparatură medicală, proteze, 
mobilier pentru achiziționarea și amenajarea 
spațiilor de terapie, camera senzorială, cabinetul 
de logopedie, camera de terapie ocupațională 
și kinetoterapie. Acest pas a fost urmat de 
pregătirea materialelor adaptate în funcție de 
nevoile și posibilitățile celor trei cazuri, necesare 
pentru intervenția terapeutică. 

Experienţa de câteva zile a oferit oportuni
tatea să îmbunătăţim practica noastră în de
rularea activităţilor de terapie, să dezbatem 
subiecte pe diverse teme abordate, să primim 
răspunsuri la întrebările noastre, şi să învăţăm 
lucruri noi şi constructive în formarea noastră 
profesională.

Printre activităţile organizate pentru bene
ficiari în luna iulie, alături de terapia compor
tamentală care a continuat, am organizat o zi 
de „călărie” la Aghireș. 	

În timp ce copiii erau provocaţi la acţiune, 
părinţii au avut oportunitatea de a-şi împărtăşi 
experienţe şi emoţii, de a discuta modalităţi 
noi de rezolvare a problemelor pornind de 
la experienţele pozitive ale celorlalţi. Toate 
acestea au fost posibile prin sprijinul oferit de 
către personalul APWR atât pentru antrenarea 
copiilor în activităţi, cât şi pentru organizarea 
micului grup de suport. 

S-au depus documentațiile de autorizare a 
cursurilor. 

Coordonator de proiect, Dorica Dan
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Parteneriat Norvegiano - Român (NoRo) 
pentru progres în bolile rare - Iulie 2010 
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July, although is a holi-
day month, RPWA con-
tinued and sustained the 
fallowing activities: the 
construction of the Pilot 
Reference Center buil
ding, the weather condi-
tions being favorable for 
work construction.

Between July 19 and 
30, I have participated 
in rehabilitation treat-
ment program at Dezna 
Hospital, in Arad County, 
a place where we meet 
every summer with pa-
tients across the country, 
who are members of the 
RPWA and they are be
neficiaries of the rehabilitation treatment in this 
place for years.

 Here we have created the first support groups, 
and made friends for a life time. The biggest sur-
prise was to find in the pages of our magazine 
„Rare people and rare diseases” articles signed 
by some of them. Here we made plans with all 
the activities which will be held at the Bobald 
Camp, we analyzed what actions should be tak-
en together to succeed in Romania, to have ef-
fective national strategy to tackle rare diseases 
and organized an outing to Moneasa.

During July 11 and 16 we held a working 
meeting with the American specialists in dealing 
with autistic spectrum diseases, the same spe-
cialists that held last year the workshop about 
structured teaching and autism.

On the first day we set out the activities that 
will run throughout the week.

These activities included the presentation of 
the Norwegian-Romanian Partnership (NoRo) for 
progress in Rare Diseases, the project update and 
the future Pilot Reference Center building, with 
facilities that will be developed and services for 
people with disability caused by rare diseases. 
On this occasion it was established a day to visit 
the building which is under construction. Another 
priority was to present the working methods and 

materials used in the treatment of children with 
special needs and a list of educational equip-
ment, medical equipment, prosthetics, and furni-
ture for therapy, sensory room, speech therapy 
room, occupational therapy and physiotherapy 
room. This step was followed by making and 
creating materials tailored to the needs and pos-
sibilities of the three cases, necessary for thera-
peutic intervention. This experience provided an 
opportunity to improve our practice in carrying 
out the therapy activities, to discuss issues on 
various topics, to receive answers to our ques-
tions, and learn new things and constructive in 
our professional training.

	 Among the activities organized for be
neficiaries in July, along with behavioral therapy 
that continued, we organized a day of „riding” at 
Aghireş.	

While the children were challenged for action, 
parents had the opportunity to share experien
ces and emotions, to discuss new ways of sol
ving problems based on positive experiences. All 
this was possible through the support provided 
by the RPWA staff both for the children activities 
and for organizing small group support.

Documentation has been submitted for the 
approval of courses.

Project coordinator Dorica Dan
Traducere Juhos Emese, APWR

Norwegian - Romanian Partnership (NoRo) 
for progress in Rare Diseases - July 2010 
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