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Societatea Romana de
Genetica Medicala (SRGM)
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SRGM

Societatea Romana
de Genetica Medicala

999999999

Societatea Romana de Genetica Medicala (SRGM)
a fost constituita la initiativa unui grup format
la lasi in data de 1 aprilie 1994, constituit din
Prof. Dr. Mircea Covic (lasi), Prof. Dr. Gheorghe
Benga (Cluj-Napoca) si Prof. Dr. Olimpia Tudose
(Timisoara).

Constituirea propriu-zisa a SRGM a avut loc la
Cluj - Napoca, in cadrul primului ,Simpozion
National de Boli Genetice, Endocrine si de Meta-
bolism la Copil”, 27 - 28 octombrie 1994, cand la
primul punct de pe ordinea de zi, a fost prezen-
tat un raport intitulat , Stadiul actual si perspec-
tivele dezvoltarii geneticii medicale in Romania”,
elaborat de un grup alcatuit din Acad. Constan-
tin Maximilian (Bucuresti), Prof. Dr. Gheorghe
Benga (Cluj-Napoca), Prof. Dr. Olimpia Tudose
(Timisoara), Prof. Dr. Mircea Covic (lasi), Conf.
Dr. Ortansa Stoica (lasi) si Dr. Emil Tomescu
(Bucuresti). in final s-a propus infiintarea SRGM,
iar cei 153 participanti au aprobat acest docu-
ment ca program de actiune al SRGM.

* Primul Simpozion National de Boli Gene-
tice, Endocrine si de Metabolism la Copil,
27-28 octombrie 1994, Cluj-Napoca

* Prima Conferinta Nationala de Genetica Me-
dicala, octombrie 1995, lasi

* Al ll-lea Simpozion National de Boli Gene-
tice, Endocrine si de Metabolism la Copil,
octombrie 1998, Cluj-Napoca
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* All-a Conferinta Nationala de Genetica Medi-
cala, 7-10 octombrie 1999, Constanta

* Primul Congres National de Genetica Medicala,
19-22 septembrie 2002, Oradea

* Simpozionul ,GaucherDisease. Treatment Pers-
pectives in Romania”, iulie 2003, Cluj-Napoca

* Al lll-lea Simpozion National de Boli Gene-
tice, Endocrine si de Metabolism la Copil,
2004, Cluj-Napoca

* Al ll-lea Congres National de Genetica Medi-
cala, 20-23 septembrie 2006, Cluj-Napoca

» Alll-a Conferinta Nationala de Genetica Medi-
cala, 25-27 mai Cheile Gradistei - Moeciu de
Sus

SRGM este partener al Asociatiei Prader Willi din
Romania (APWR) si al Aliantei Nationale de Boli
Rare (ANBRaRo) in organizarea conferintelor si
evenimentelor medicale la nivel national, precum
si in elaborarea Planului National de Boli Rare si
in derularea proiectului Parteneriat Norvegiano-
Roman pentru Progres in Bolile Rare (NoRo).

in 22-25 septembrie, la Timisoara, SRGM organi-
zeaza in parteneriat cu Asociatia Prader Willi din
Romania al lll-lea Congres de Genetica Medicala
cu participare internationala.

Date preluate de pe pagina SRGM
WWWw.srgm.ro




Evaluarea sociala
pentru persoane cu boli rare

Pentru o persoana care sufera de o boala
rara si pentru cei din familia sa, este impor-
tant sa cunoasca modul in care fac fata vietii
de zi cu zi. Acest lucru presupune multe
semne de intrebare la care trebuie dat un
raspuns si anume: Care dintre cei din familie
sau alte persoane vor petrece mai mult timp
cu persoana bolnava?; in ce masurd membrii
familiei vor tolera si accepta comportamentul
unei persoane cu dizabilitati?; Ce activitati zil-
nice va putea sa faca si de care va trebui sa
se lipseasca?; Care sunt ,granitele” spatiului
in care pot fi in siguranta?; Daca va putea
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frecventa o scoala sau daca va putea avea un
loc de munca?; Unde vor gasi ajutor?; Daca
mai sunt persoane cu aceeasi boala?; Daca exista
tratament pentru boala de care sufera?; Cum va
fi viata mai tarziu a acestei persoane?; Cat va
trai? Ce se va intampla cu acea persoana dupa
ce parintii nu vor mai fi? si altele.

Raspunsul la unele dintre aceste intrebari il
vom gasi la specialisti (medic, psiholog, psiho-
pedagog, asistent social etc.).

in ceea ce priveste asistentul social, potrivit
rolului sau si pentru a putea fi cat mai util, trebuie
Sa cunoasca persoana bolnava ca o componenta
a familiei din care provine, precum si mediul fa-
milial in care traieste. Acesta este locul in care
si-a format personalitatea si acel cadru intim in
care orice persoana se formeaza ca individu-
alitate. Climatul pe care mediul familial il ofera
persoanei bolnave, atmosfera din cadrul fami-
liei sunt lucruri de maxima importanta pentru
asistentul social, deoarece orice dezechilibru din
cadrul familiei poate avea repercusiuni asupra ei
privind starea generala sau comportamentul.

Pentru ca eventualele disfunctionalitati sa fie
observate la timp, este nevoie ca asistentul so-
cial sa cunoasca mediul personal al bolnavului,
sa aiba un contact direct cu acesta si cu mem-
brii familiei pentru a putea oferi consiliere pe di-
verse subiecte (unele de mare sensibilitate pen-
tru parinti). in acest sens este important sa se
cunoasca comportamentul persoanei bolnave,
atat in familie cat si in afara acesteia.

Diagnosticul persoanei bolnave, este un su-
biect cat se poate de sensibil, parintii si ceilalti

membrii ai familiei se pot afla in faza de negare
a diagnosticului, tentati sa caute tot felul de
explicatii pentru a mai spera in ideea de incer-
titudine a diagnosticului, acceptarea acestuia
fiind un proces de durata.

Incadrarea in grad de handicap a persoanei
bolnave, este o optiune a familiei, dar este re-
sponsabilitatea asistentului social de a furniza
informatii cu privire la aceasta posibilitate, de-
spre demersurile care trebuie facute in vederea
obtinerii certificatului de incadrare in grad de
handicap, drepturile ce revin in conformitate cu
prevederile legii si cunoasterea posibilitatilor de
reabilitare a persoanei bolnave, respectiv orien-
tarea catre servicii si cunoasterea celor existente
in comunitate atat cele din sistemul de stat cat
si ONG-uri cu activitati in domeniu (servicii so-
cio-medicale, servicii educationale, organizatii
de pacienti).

Un alt subiect abordat de catre asistentul so-
cial si important de aflat, daca au existat eveni-
mente deosebite in cadrul familiei, cum a fost
climatul inainte si dupa aflarea diagnosticului
si cum a afectat acest lucru echilibrul familial,
daca au existat stari conflictuale sau tensiuni in-
tre membri. In acest sens, orientarea catre retele
de suport social a familiei este esentiala pentru a
face fata problemelor si stresului cumulat.

De obicei acest lucru este mai pronuntat in
cazul mamelor, care sunt mai implicate in viata
de familie, fiind deseori incarcate emotional
peste masura, pana in pragul epuizarii psihice.
Din nefericire, de multe ori aceasta retea de
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suport lipseste, din lipsa de timp, dar si datorita
tendintei de izolare a acestor familii care au in
ingrijire persoane cu handicap produs de boli
rare. Este important de stiut daca relatia persoa-
nei bolnave cu fiecare dintre membrii familiei se
bazeaza pe respect, intelegere si sprijin reciproc,
daca exista o impartire clara a rolurilor in familie,
daca persoanei bolnave i se ofera posibilitatea
de a socializa, daca este interesant acest aspect
pentru ceilalti membrii ai familiei si cat timp se
acorda acestui tip de activitate.

De asemenea este bine de stiut cine petrece
mai mult timp cu persoana bolnava, daca se
utilizeaza metode, ceimplica pedeapsa corporala,
care e atitudinea parintilor atunci cand persoana
bolnava face o greseala etc. In acest sens, des-
crierea unei zile obisnuite din viata de familie a

persoanei bolnave, de dimineata, de la trezire si
pana la culcare, seara, ofera unele informatii cu
privire la existenta unui program structurat sau
nevoia introducerii unui astfel de program.

in evaluarea sociald, in urma informatiilor
colectate, scopul asistentului social este de a
urmari atingerea obiectivelor propuse, astfel
incat sa poata creiona o imagine de ansam-
blu a familiei si sa poata emite observatii si
recomandari in acord cu nevoile identificate atat
ale persoanei bolnave cat si membrilor familiei,
pe care le discutd in cadrul echipei de interventie
in vederea elaborarii unui plan de interventie
personalizat.

Porumb Darius,
asistent social APWR

Am avut placerea sa particip ca voluntar la
activitatile terapeutice conduse de trei doamne:
psiholog, psihopedagog si terapeut ocupational
din SUA, orasul Chicago, statul lllinois cu o vasta
experienta in domeniul copiilor cu cerinte edu-
cative speciale. Ma bucur ca am avut ocazia sa
asist la activitati, deoarece in acele cateva ore
am invatat foarte multe despre felul in care este
ideal sa lucrezi cu copii cu autism si nu numai.
Am observat cu placere, ca bariera de limba
(romana-engleza) nu a fost o problema intre copii
si specialisti, reusind foarte usor sa gaseasca o
cale de a comunica avand rezultate excelente.

S-a pus accent pe stimularea capacitatilor in-
telectuale, pe formarea si dezvoltarea abilitatilor
de comunicare si relationare sociala, care sa per-
mita integrarea copiilor cu autism in societate.

Exercitiile erau foarte simple, dar totodata com-
plexe, pe care copiii le puteau executa fara
probleme. Au folosit foarte des in activitati,
cartonasele cu imagini, care eventual pot dez-
volta obiectivele limbii vorbite. Cu ajutorul carto-
naselor cu imagini, copii isi puteau exprima sen-
timentele (ex.: ,place”) si nevoile (de ex.: ,mai
mult”) si nu doar pe parcursul activitatilor ci si
de exemplu acasa sau in timpul interactiunilor
cu alte persoane. La fiecare activitate s-a sta-
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PAW Volestaruloi

bilit o structura, astfel incat a existat un inceput
clar, o parte medie si un final clar pentru fiecare
exercitiu, sau intrebare.

Structura ajuta copilul sa se concentreze pe o
singura sarcina si sa inteleaga cauza si efectul.
La instructiuni, s-a folosit foarte des repetitia si a
fost nevoie de claritate la fiecare sarcina.

Le-au atras atentia cu blandete, pe parcursul
activitatilor, indicand raspunsul corect daca
raspunsurile erau incorecte. De exemplu, daca
copilul trebuia sa dea pagina unei carti, spe-
cialistii i-au pus mana pe carte si l-au ajutat sa
intoarca pagina.

Totodata s-au jucat cu copii. Nu trebuie sa uitam
ca jocul, ca terapie, contribuie la dezvolta-
rea emotionala, mai ales la copiii cu dificultati.
Copilul capata incredere si il ajutd la dezvolta-
rea abilitatilor sociale de care are atata nevoie.
Nu trebuie sa uitam ca activitatea cu un copil
cu dificultati necesita foarte multa iubire, timp
si rabdare. Trebuie sa invdatam sa ne bucuram
impreunad cu ei la fiecare mica realizare si sa nu
ne dam batuti.

Emoke Kurti, voluntar APWR




Lumea perfecta...

In lumea in care totul este permis
Fara limite sau granite,
Acolo as vrea sa traiesc!

Nu mi-ar fi teama sa iubesc.

In lumea in care visele
mele nu se opresc
Acolo as vrea sa traiesc!
As indrazni sa zambesc,
Fara teama de a fi etichetata

In lumea aceea as vrea sa cer
azil sufletesc,
Unde nu sunt judecatori,
care sa-mi rapeasca viata.
Acolo as vrea sa traiesc!

Ranita de toti, promisad unei sorti,
Prea pustie, ca sd fie trdita de mine...
Plecata in lumea aceea perfectd,
As privi inapoi fara regrete,

N-as cere altceva, decdt sa stau in viata

mea...

Ziua Sperantei pentru membrii asociatiei SM Sibiu
s-a organizat intr-un loc feeric, un loc care intr-adevar
merita sa gazduiasca un asemenea eveniment, eveni-
ment intre munti, un loc care iti reda speranta de a
trdi. Acest loc minunat il gasesti in Gura Riului. Aceasta
intrunire a oamenilor “napastuiti” de acest diagnos-
tic confirma nca o data vorba gazdei, ca bolnavii de
scleroza multipla sunt oameni speciali, ca aceasta
boald isi alege “victimele”. Socializarea petrecuta pe
durata acestei intalniri a fost extrem de benefica mem-
brilor acestei asociatii, atat bolnavi cat si insotitorii
acestora precum si membrilor voluntari prezenti la
aceastad intalnire.

L E L E X E X )

Sa intelegi!

Sa intelegi tdacerea,
cand totul este zgomot
Sa intelegi iubirea,
cand totul este ura
Sa intelegi speranta,
cand totul se destrama
Sa intelegi visul,
cand totul e cosmar
Sa intelegi raspunsul,
cand totul e minciunda
Sa intelegi surasul,
cand totul este ploaie
Sa intelegi credinta,
cand totul e desert
Sa intelegi ca eu,
voi fi aici mereu!

Simona Cara

Pe perioda acestei intruniri s-au atins mai multe subiecte cum ar fi: acela privind oportunitatea
infiintarii unui centru de recuperare pentru bolnavii de scleroza multipla si nu numai; existenta de
tratamente alopate si naturiste pentru contracararea efectelor acestei ,pradalnice” boli. Ca o con-
cluzie a acestei intalniri: a fost benefica tuturor participantilor; se mai poate zice ca sunt in masura
sa sustin si sunt in asentimentul celor care au luat parte la aceasta sarbatoare a sperantei, a ajutat
la nasterea unor noi nazuinte in sufletele celor prezenti si nu numai deoarece “totul se poate daca

se doreste cu adevarat”.

Pop lulian Paul
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ASOCIATIA
PRADER WILLI DIN ROMANIA
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. ORGANIZATIA INTERNATIONALA
PRADER WILLI

Asociatia
PRADER WILLI
din Roménia

Ceade-all - a Conferinta
Est Europeana privind
Sindromul Prader Willi

organizeazd

A doua Conferinta
Est Curopeana privind
Sindromul Prader Willi

la Zalau, in perioada 29-30 Octombrie 2010.

TEMA:
Managementul zilnic al bolii (clinic, genetic, epigenetic,
©  managementul greutatii, terapia comportamentald, servicii pentru
pacienti, etc)

in toamna aceasta vom avea mai
multe conferinte si cursuri importante
in domeniul bolilor rare.

APWR si Organizatia Internationala
Prader Willi va organiza la Zaldu in
zilele 29-30 octombrie 2010,

cea de-a ll-a Conferinta

Est Europeana privind
Sindromul Prader Willi.

Mai multe detalii veti gasi pe site-ul
www.apwromania.ro.

Va asteptam cu drag.
Echipa APWR

Dezna

in perioada 19- 30

iulie am participat la
tratament de recuperare
la Spitalul Dezna din
judetul Arad, loc in care
ne intalnim in fiecare vara
cu pacienti din toata tara,
membrii in APWR si care
fac tratament in acest loc
de ani buni. Aici ne-am
creat primele grupuri de
suport, am legat prietenii
pentru intreaga viata.
Surpriza mare a fost sa
regaseasca in paginile
revistelor noastre ,,Oa-
meni rari si bolile
rare” articole semnate
de unii dintre ei. Aici am facut planuri in legatura cu activitatile ce se vor desfasura in tabara de la
Bobald, am analizat impreuna ce actiuni ar trebui intreprinse pentru a reusi sa avem in Romania o
strategie nationala eficienta pentru abordarea bolilor rare si am organizat o iesire la Moneasa.

) -p) 4 Ay &) &y Ay &y &y .

) S ap &) &) &) &y &y &y =

Dorica Dan, presedinte APWR
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Everimente

1-2 iulie 2010 - Intalnirea boardului EURORDIS,

participant Dorica Dan

De aceasta data, pentru prima jumatate de zi,
s-a organizat o reuniune comuna a consiliului de
administratie si membrilor TAG (Grup de Actiune
Terapeutic) pentru informarea boardului in
legatura cu actiunile membrilor TAG si progrese-
le inregistrate prin participarea reprezentantilor
Eurordis in acest grup.

Au fost discutii animate si interesante pe urma-

toarele teme:

e Care este pozitia actuala a EURORDIS la
Agentia Europeana pentru Medicamente
(EMA)?

Excursie la Aghires

in toamna, cadnd am fost
pentru prima data la clubul
de calarie de la Aghires,
am promis ca ne vom in-
toarce pentru a retrai acele
experiente.

Astfel, in dimineata zilei de
6 iulie, un grup zglobiu (for-
mat din copiii, beneficiari ai
serviciului de terapie com-
portamentala, parintii si fratii
acestora, precum si perso-
nalul APWR) era nerabdator

e Cum suntem perceputi? Unde ne aflam face o
diferenta?

e Cat de mult castiga EURORDIS avand repre-
zentanti in TAG?

e Este suficient sustinut acest grup de volun-
tari? Este nevoie de sprijin pentru mai multe
informatii?

Urmatoarele ore si ziua a doua au fost dedicate
discutarii problemelor curente Eurordis, raportu-
lui conferintelor ECRD Cracovia si Europlan Bul-
garia si Romania.

Dorica Dan, presedinte APWR

sa porneasca in aventura.

Cantecul si voia buna au facut ca scurta calatorie
sa para si mai scurta si sa permita spulberarea
anxietatii. La club ne asteptau angajatii fermei
care au pregatit un cal si un ponei pentru calarie.
in timp ce unii copii explorau imprejurimile,
altii mangaiau sau hraneau poneii, iar alti copii
calareau ajutati de instructori.

Calaritul este un sport si o terapie ce imbina
miscarea (dezvoltarea motricitatii, tonifierea
musculaturii, imbunatatirea posturii) si relaxa-
rea, cu dragostea pentru animale si comunicarea,
atat senzoriala, cat si prin cuvinte, cu animalul.
Daca dezvoltarea motricitatii este un proces de
lunga duratd, relaxarea, dragostea pentru ani-
male si dorinta de a comunica cu acestea au pu-

tut fi observate imediat.

in timp ce copiii erau provocati la actiune, parintii
au avut oportunitatea de a impartasi experiente
si emotii, de a interioriza modalitati noi de re-
zolvare a problemelor pornind de la experientele
pozitive ale celorlalti.

Toate acestea au fost posibile prin sprijinul
oferit de catre personalul APWR atat pentru an-
trenarea copiilor in activitati, cat si pentru or-
ganizarea micului grup de suport. Spre amiaza
pe bancutele asezate la umbra, 34 de persoane
se odihneau visand deja viitoarea aventura... la
calarie.

Mihaiela Fazacas, psiholog APWR
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Everimente

De ce un grup de suport pentru parintii ai caror copii
participa la activitatea de terapie personalizata?

in primul rand ar fi bine s& stim ce este un
grup de suport. Cea mai simpla si scurta definitie
a acestuia este: intalniri cu o frecventa stabilita
de catre membrii acestuia - persoane care
impartasesc o problematica similara.

Nu este terapie de grup, deci atentie la astep-
tarile pe care le avem de la rezultatele participarii
la un astfel de grup.

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

intalnirile unui astfel de grup care se formeaza
in timp se deruleaza dupa niste reguli de baza:
1. Confidentialitate si avantajul anonimatului
2. Respectul pentru experienta, sentimentele,

punctul de vedere al celuilalt - fara critici
3. Promovam o atitudine de acceptare

si sustinere
Si daca ne punem intrebarea de ce sa par-
ticip la un astfel de grup?

Haideti sa revedem impreuna cateva dintre
avantajele unui grup de suport pentru parintii
ai caror copii participa la activitatea de terapie

oooooooooooooooooooooooooooooooooooooooo

personalizata:

+ Impéartasesti experienta ta cu succesele si
greselile pe care le-ai avut in lupta cu boala
copilului tau;

+ Tnveti din succesele si greselile celorlaltj;

* Nu esti si nu te simti singur! Mai sunt parinti
in aceeasi situatie, ei fiind oamenii care te
inteleg cel mai bine prin ce treci;

* Ai acces la resursele grupului pentru a gasi
solutii eficiente;

* Beneficiezi de medierea unui specialist;

» Teimbogatesti cunoiperspective, noi abordari,
noi puncte de vedere;

* Sunt sustinute eforturile tale de a ramane in
contact cu copilul tau si de a fi disponibil afec-
tiv pentru el in orice circumstante.

Participand la fintalnirile grupului de suport te
transformi in parinte ,.cu speranta”, conectat la
universul interior al copilului tau.

Mia Brazdau, asistent social APWR

oooooooooooooooooooooooooooooooooooooooo

Centrul National de Ocupare a Fortei de Munca pentru persoanele
cu scleroza multipla si boli neurologice rare — Acces Abilitate

Societatea de Scleroza Multipla din Romania
deruleaza in parteneriat cu Alianta Nationala de
Boli Rare un proiect finantat de Fondul Social Eu-
ropean (FSE) prin Programul Operational Secto-
rial pentru Dezvoltarea Resurselor Umane 2007
- 2013, Axa prioritara 6 ,Promovarea incluzi-
unii sociale”, domeniul major de interventie 6.2
,Imbun&tatirea accesului si a participarii grupu-
rilor vulnerabile pe piata muncii”, cu titlul Centrul
de Ocupare a Fortei de munca pentru persoane
cu scleroza multipla si alte boli neurologice rare
- Acces Abilitate”.

O sa va intrebati, de ce pana acum nu se vede
nimic din ceea ce face acest proiect. Raspunsul
este simplu. Pentru ca noi sa oferim benefici-
arilor acestui proiect oportunitatea de a se anga-
ja, a trebuit sa pregatim intai cadrul general, in-
frastructura Centrului de Ocupare, a trebuit mai
intai sa pregatim materiale informative prin care
sa comunicam angajatorilor posibilitatile pe care
le au in angajarea unei persoane cu dizabilitati,
avantajele oferite de catre stat si avantajele fi-
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nanciare, dar trebuie sa pregatim si sistemul de
operare in care persoanele care doresc sa se an-
gajeze se vor inregistra pentru a facilita angaja-
bilitatea.

Astfel, in ultimele luni s-a lucrat impreuna
cu partenerii din acest proiect la materialele
informative care vor fi transmise angajato-
rilor, s-au finalizat achizitiile pentru sistemul
work path care se va finaliza in luna septem-
brie si care va putea fi accesat pe pagina de
internet destinata acestui proiect care va fi
pusa la dispozitia dumneavoastra din luna
octombrie. Persoanele cu scleroza multipla si
boli neurologice rare care doresc sa se angajeze
pot sa ne contacteze inca de pe acum pentru a
fi luati in evidenta si ulterior sa fie ghidati catre
sistemul work path.

Pentru intrebari cu privire la acest proiect va
stam la dispozitie la numerele de contact ale
societatii sau la adresa de e-mail: office@smro-
mania.ro sau office@apwromania.ro.

Claudia Torje, manager de proiect SSMR




Everimente

Instruire in terapia copiilor cu tulburari din spectrul autist

Vizita din partea grupului de
specialisti din SUA, orasul Chicago,
statul lllinois a fost intampinata cu
mult entuziasm si spirit de colaborare.
Sosirea lor a fost pe data de 11 iulie, zi
in care am siinceput sa formam echipa
de lucru pentru intreaga saptamana.
Grupul de specialisti cu o experienta
de peste 20 de ani, Valarie Grunwald
- psiholog scolar, Michelle Miller - psi-
hopedagog, Linda Gilles Zirbes - te-
rapeut ocupational, au facut un drum
lung pentru a impdrtasi cunostintele
puse in practica in scolile speciale
din Chicago, avand cazuri de copii
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diagnosticati cu tulburari din spectrul
autist, ADHD, tulburari comportamen-
tale, deficienta mintala.

in prima zi am stabilit impreuna activitatile
care se vor derula pe parcursul saptamanii.
Aceste activitati au inclus prezentarea proiectului
,Parteneriat Norvegiano-Roman (NoRo) pentru
progres in Bolile Rare”, situatia actuald a proiec-
tului aflat in curs de derulare, precum si viitorul
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najarea spatiilor de terapie, camera senzoriala,
cabinetul de logopedie, camera de terapie
ocupationala si kinetoterapie. Aceste aspecte au
fost exemplificate prin materialele informative
pe care le-au adus, inregistrari video despre cum
se desfasoara o zi obisnuita a unui copil diagnos-
ticat cu autism, poze cu copiii surprinsi in difer-
ite situatii, spatiile unde se desfasoara
sedintele de terapie si nu in ultimul
rand metode de evaluare. Punerea in
practica a metodelor de interventie a
presupus descrierea detaliata a trei
cazuri de copii, beneficiari ai Asociatiei
Prader Willi din Romania, dintre care
doi copii sunt diagnosticati cu autism
si un caz diagnosticat cu tetrapareza
spastica. Acest pas a fost urmat de
pregatirea materialelor adaptate in
functie de nevoile si posibilitatile celor
trei cazuri, necesare pentru interventia
terapeutica.

Experienta de cateva zile ne-a
oferit oportunitatea sa Tmbunatatim
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Centrul Pilot de Referinta impreuna cu spatiile in
care se vor desfasura si furniza serviciile pentru
persoanele cu dizabilitati produse de boli rare. Cu
aceastd ocazie s-a stabilit si o zi in care au mers
sa viziteze cladirea centrului aflat in constructie.
O alta prioritate a fost prezentarea metodelor
si a materialelor de lucru utilizate in terapia
copiilor cu nevoi speciale, precum si o lista de
echipamente educationale, aparatura medicala,
proteze, mobilier pentru achizitionarea si ame-

practica noastra in derularea activi-
tatilor de terapie, sa dezbatem su-
biecte pe diverse teme abordate, sa primim
raspunsuri la intrebarile noastre, si sa invatam
lucruri noi si constructive in formarea noastra
profesionala. Ca urmare inainte de plecarea lor
in 16 iulie, cu ocazia unui interviu oferit de catre
ei, au dat de inteles ca Romania nu este exclusa
pe viitor pentru o noua vizita.

Juhos Emese,
psihopedagog APWR
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Reyumat

PLAN NATIONAL DE BOLI RARE

l. Definirea unui cadru institutional care
sa asigure progresul problematicii legate de
bolile rare

Activitati:

1. Crearea cadrului institutional, pentru asi-
gurarea dezvoltarii serviciilor pentru prevenirea,
diagnosticul si reabilitarea pacientilor cu boli rare

Infiintarea Comitetului National pentru Persoa-
nele cu Boli Rare-CNPBR;

-01.04.2008

Il. Dezvoltarea unor Centre de Referinta
Regionale - retea de centre regionale, 3 re-
giuni - pentru 2008 (grevate pe centrele uni-
versitare/expertiza existenta, colaborarea
Centrelor de Expertiza in cadrul retelelor de
Referinta Europene

-31.12.2009

* Inca 5 centre regionale pana in 2013

Misiunile centrelor de referinta

* Facilitarea diagnosticului, definirea unei stra-
tegii de ingrijire terapeutica si psihologica si
asistenta in problemele sociale;

* Elaborarea de protocoale de ingrijire, cu MS
si ASP;

» Cercetare si urmarire epidemiologica;

* Informatii si instruire pentru profesionistii
din domeniul sanatatii, pacienti si familiile
lor;

» Coordonarea furnizarii serviciilor sanitare si
de ingrijire sociala;

* Interlocutori pentru Ministere si asociatiile
de pacienti.

Criterii de evaluare si desemnare a centrelor:

 Activitate (hnumar de pacienti);

* Organizarea procesului de management
medical:

* Multidisciplinar, expertiza;

* Prescriptia si urmarirea Produselor Me-
dicinale Orfane foarte scumpe;

» Platforma tehnologica si recuperare
(teste biologice inalt specializate, biolo-
gie moleculara, urmarirea tratamentului/
recuperarii si a evolutiei pacientului);

» Coordonarea retelei, colaborarea cu orga-
nizatiile de pacienti;

* Informare/instruire (pacieti, profesionisti
din sanatate, retele).
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* Cercetare:
* Publicatii
* Proiecte clinice si de cercetare finantate
* Producerea de ghiduri de buna practica
* Urmarire epidemiologica, dezvoltarea de in-
dicatori de sanatate relevantji;
* Evolutia activitatilor de la desemnare.

Ill. Definirea unei strategii terapeutice,
psihologice si de acompaniament social
- 30.06.2008

» Crearea de recomandari de ingrijire sau pro-
tocoale;

* Diagnostic si diseminarea de modele de
buna practica, urmarirea pacientului si fa-
miliei.

IV. Actualizarea permanenta a cadrului
legislativ national referitor la persoanele
cu boli genetice rare, in concordanta cu
legislatia europeana si internationala si in
parteneriat cu EURORDIS, Consiliul Aliantelor
Nationale - prin proiectul EuroPlan finantat
de Comisia Europeana/ DG Sanco. Urmarirea
recomandarilor date de CE privind bolile rare
(la conferinta de la Lisabona s-a lansat dez-
baterea publica a Comunicatului Comisiei
Europene privind bolile rare / comunicat de-
schis pana la 14.02.2008)

- permanent

V. Crearea unui registru national privind
bolile rare

5.1. infiintarea Registrelor de Boli Rare; supra-
vegherea epidemiologica organizata pentru bolile
genetice rare printr-o politica coerenta;

5.2. Infiintarea Registrelor pentru pacientii cu
boli rare tratati cu medicamente din categoria
medicamentelor orfane;

5.3. Definirea unei strategii de comunicare
in domeniu, intre nivelurile de responsabilitate
locala, regionala si nationalg;

cale si sociale (inclusiv asigurari, educatie si
angajare la locul de munca);

* Instruire si informare a profesionistilor din

sanatate, pacientilor si familiilor lor.

-31.03.2009




VI. Dezvoltarea de servicii de calitate
pentru pacientii cu boli rare

6.1. Imbunatatirea accesului la informare pri-
vind bolile rare (sustinerea centrelor de informare,
helpline, tel-verde); desfasurarea de campanii
de constientizare si/sau sensibilizarea opiniei
publice inclusiv pentru a combate stereotipiile si
prejudecatile existente despre persoanele cu boli
genetice rare si pentru a sustine receptivitatea
fata de drepturile acestora. Cooperare si sprijin fi-
nanciar in organizarea de Campanii Nationale, ex.
+RARE DAY FOR RARE DISEASES” - 29.02.2008,
urmata in anii viitori de sarbatorirea in data de 28
februarie;

-29.02.2008, permanent

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

-31.12.2008

6.3. Dezvoltarea de servicii continue / intersec-
toriale de diagnostic/ tratament/ reabilitare pentru
pacientii cu boli rare (i.e. infiintarea si sustinerea
de centre de reabilitare specializate pe tipuri
de dizabilitati produse de bolile genetice rare,
sustinerea activitatii centrelor de consiliere si in-
formare);

- 15.06.2009

+ stabilirea de protocoale de diagnostic si in-

grijire prin consensul expertilor, din cauza
lipsei dovezilor stiintifice. Proces: de la 12 Ia
18 luni;

* Crearea de carduri de urgenta si ingrijire

individuala;

* Posibilitatea rambursarii tratamentelor fara

autorizatie de marketing daca prima reteta
este eliberata de centrul de referinta.

VIl. Dezvoltarea de resurse umane

7.1. Programe de instruire pentru specialistii din
diverse domenii privind abordarea bolilor rare;

Ex.- cooperare, proiecte in parteneriat pe Pro-
gramul de dezvoltare a resurselor umane/ Minis-
terul Muncii Familiei si Egalitatii de Sanse; Progra-
mul PHARE 2006 - Coeziune Economica si Sociala
- Dezvoltarea Resurselor Umane - Schema de
finantare nerambursabila - Servicii Sociale;

- 15.06.2009

7.2. Asigurarea de personal specializat, angajat
in sistemul de asistenta a persoanelor cu boli rare,
in raport cu tipurile de servicii medico-sociale:
geneticieni, medici specialisti, biologi, asistente
medicale, laboranti, asistenti sociali, psihologi,

Reyumat

instructori de ergoterapie, kinetoterapeuti, logo-
pezi, psihopedagogi, cadre didactice de sprijin,
educatori specializati etc.

- cursuri de instruire, adaptarea curriculei uni-
versitare;

VIII. Intensificarea eforturilor in favoarea
medicamentelor orfane

8.1. Asigurarea disponibilitatii medicamentelor
orfane si compensarea costurilor/compensarea
medicamentelor orfane prin sistemul de asigurari
de sanatate;

- permanent

* Evaluarea valorii terapeutice adaugate tu-
turor medicamentelor orfane de catre MS si
ANM;

* Costurile produselor medicianle orfane vor fi
acoperite din bugetul general al asigurarilor
sociale, nu din bugetul spitalelor sau al cen-
trelor de referinta;

* Stabilirea de protocoale de diagnostic si in-
grijire de catre MS si centrele de referinta:
finantarea medicamentelor fara autorizatie
de marketing, suplimentele nutritive, creme
si bandaje, ingrijire dentala speciala, imbra-
caminte (ex. epidermoliza buloasa...) con-
form modelelor de buna practica actuale si
nevoilor pacientilor.

8.2. Suplimentarea numarului si a categoriilor
de produse incluse in contractul cadru de asigurari
de sanatate si diversificarea dispozitivelor de
asistare: proteze, proteze auditive, lentile, lupe,
orteze, aparatura si materiale ajutatoare compen-
satorii, mijloace tiflotehnice, aparate ortopedice,
dispozitive de mers etc.

IX. Stimularea cercetarii in domeniul ma-
nagementului bolilor rare

9.1. imbunatatirea capacitatii de accesare de
proiecte de cercetare a bolilor rare, parteneriate
internationale:

e cursuri de instruire;

* alaturare la retelele altor tari europene, mai
ales in domeniile epidemiologiei, diagnosticului,
informarii si cercetarii.

9.2. Stimularea cercetarii stiintifice vizavi de
abordarea bolilor rare in Romania;

- permanent

* ex. proiecte FP7; etc. (bolile rare - una din
prioritati);

* Orientari strategice pentru cercetare;

* Adresarea nevoilor pacientilor, dincolo de in-
grijirea lor medicala.

Comitetul National de Boli Rare
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Actualiyant Proiect

Parteneriat Norvegiano - Roman (NoRo)
pentru progres in bolile rare - lulie 2010

in luna iulie, desi lund de
vacanta, APWR a continuat si
sustinut activitatea: continuarea
lucrarilor la constructia Centrului
Pilot de Referinta pentru Bolile
Rare, profitand de timpul frumos,
propice avansarii lucrarilor.

in perioada 19 - 30 iulie am
participat latratament de recupe-
rare la Spitalul Dezna din judetul
Arad, loc in care ne intalnim in
fiecare vara cu pacienti din toata
tara, membrii in APWR si care
fac tratament in acest loc de ani
buni. Aici ne-am creat primele
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grupuri de suport, am legat
prietenii pentru intreaga viata. Surpriza mare a
fost sa regaseasca in paginile revistelor noastre
»0ameni rari si bolile rare” articole semnate de
unii dintre ei. Aici am facut planuri in legatura
cu activitatile ce se vor desfasura in tabara de
la Bobald, am analizat impreuna ce actiuni ar
trebui intreprinse pentru a reusi sa avem in
Romania o strategie nationala eficienta pentru
abordarea bolilor rare si am organizat o iesire la
Moneasa.

in perioada 11-16 iulie am organizat o
intalnire de lucru cu specialistii americani in
abordarea bolilor din spectrul autistic, aceeiasi
specialisti care anul trecut ne-au instruit in
cadrul workshopului.

in prima zi am stabilit impreuna activitatile
care se vor derula pe parcursul saptamanii.
Aceste activitati au inclus prezentarea proiectu-
lui ,Parteneriat Norvegiano-Roman  (NoRo)
pentru progres in Bolile Rare”, situatia actuala
a proiectului aflat in curs de derulare, precum
si viitorul Centrul Pilot de Referinta impreuna
cu spatiile in care se vor desfasura si furniza
servicile pentru persoanele cu dizabilitati
produse de boli rare. Cu aceasta ocazie s-a
stabilit si 0 zi in care au mers sa viziteze cladirea
centrului aflat in constructie. O alta prioritate
a fost prezentarea metodelor si a materialelor
de lucru utilizate in terapia copiilor cu nevoi
speciale, precum si o lista de echipamente
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educationale, aparatura medicald, proteze,
mobilier pentru achizitionarea si amenajarea
spatiilor de terapie, camera senzoriala, cabinetul
de logopedie, camera de terapie ocupationala
si kinetoterapie. Acest pas a fost urmat de
pregatirea materialelor adaptate in functie de
nevoile si posibilitatile celor trei cazuri, necesare
pentru interventia terapeutica.

Experienta de cateva zile a oferit oportuni-
tatea sa imbunatatim practica noastra in de-
rularea activitatilor de terapie, sa dezbatem
subiecte pe diverse teme abordate, sa primim
raspunsuri la intrebarile noastre, si sa invatam
lucruri noi si constructive in formarea noastra
profesionala.

Printre activitatile organizate pentru bene-
ficiari in luna iulie, alaturi de terapia compor-
tamentala care a continuat, am organizat o zi
de ,calarie” la Aghires.

In timp ce copiii erau provocati la actiune,
parintii au avut oportunitatea de a-si impartasi
experiente si emotii, de a discuta modalitati
noi de rezolvare a problemelor pornind de
la experientele pozitive ale celorlalti. Toate
acestea au fost posibile prin sprijinul oferit de
catre personalul APWR atat pentru antrenarea
copiilor in activitati, cat si pentru organizarea
micului grup de suport.

S-au depus documentatiile de autorizare a
cursurilor.

Coordonator de proiect, Dorica Dan




Preject Update

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

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, | 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,
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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
Aghires.

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
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