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Organizatia Internationala Prader Willi

Tn 1991, prima Conferintd Internationald priv-
ind Sindromul Prader Willi a avut loc in Tarile de
Jos si cateva zile mai tarziu, s-a format si inre-
gistrat Organizatia Internationala Prader Willi re-
prezentand 22 de asociatii nationale, din Suedia.
De atunci, am crescut, au crescut si serviciile si
reprezentam acum 76 de asociatii membre.

Misiunea Organizatiei Internationale Prader Willi
este cresterea calitatii vietii persoanelor cu sin-
drom Prader Willi si a familiilor lor. Finantata prin
abonamente de la asociatiile membre, donatii,
subventii, Organizatia Internationala Prader Willi
este o organizatie non-profit, condusa de volun-
tari, cu un director de programe de dezvoltare si
un consilier de afaceri, platiti part-time.

Organizatia Internationala Prader Willi militeaza
pentru formarea de noi asociatii in intreaga lume.
Pentru a deveni membru al organizatiei, o natiune
are nevoie de un singur parinte delegat si un dele-
gat profesionist. Desi aceasta cerinta pare simpla,
in unele tari, acest lucru nu este o realitate.

Educatia este cheia pentru diagnosticul precoce si
gestionarea timpurie a sindromului. Ne straduim
sa indeplinim acest obiectiv, prin furnizarea de
materiale tiparite intr-o multitudine de limbi
pentru familii si profesionisti. Distributia globala
a celor trei pachete de invatamant (sensibili-
zare generala, medicala si de criza), intr-o mul-
titudine de limbi a fost o realizare semnificativa
pentru Organizatia Internationala Prader Willi.
Deoarece mai putin de jumatate dintre asociatiile
noastre au publicatii, aceste pachete pretioase
reprezinta poarta de acces spre o viata mai buna
pentru copiii lor. Tn ultimii ani, am distribuit
7000 de pachete educationale atat in engleza cat
si in alte limbi. Am dispersat o suplimentare de
5000 pachete educationale in limba spaniold in
Spania, America Latina, si Statele Unite. In 2005,
Organizatia Internationala Prader Willi a sponsori-
zat primul training de formare de trei zile privind
Sindromul Prader Willi pentru medici la Peking
Union Medical College Hospital din China. Site-
ul nostru (www.ipwso.org) deschide porti pentru
site-urile multilingve din intreaga lume. Suntem
mandri de a organiza cursuri de instruire pentru
profesionisti inclusiv pentru grupul de lucru Prader
Willi, psihologi si training-uri pentru diagnostica-
rea sindromului Prader Willi.

Unul dintre cele mai importante obiective ale

organizatiei este crearea unui forum international
pentru oamenii de stiinta si profesionisti.

4 Oameni Rari si Bolile Rare

in plus pentru a incuraja si facilita o retea glo-
bala de servicii de cercetare, Organizatia Inter-
nationala Prader Willi organizeaza o conferinta
internationala la fiecare trei ani. Noi oferim diag-
nosticare gratuita, si, uneori, o evaluare initiala
medicala, pentru familiile care traiesc in tarile
in care nu exista unele facilitati si instruire. In
tarile in care hormonul de crestere si alte servicii
medicale nu sunt acoperite de catre guvern (mai
mult de jumatate din membrii nostri), organizatia
asista asociatiile membre in lobby-ul pentru acest
drept. Chiar si in cele mai indepartate locuri din
lume, Organizatia Internationala Prader Willi a
oferit servicii juridice si medicale pentru per-
soanele cu sindrom Prader Willi aflate in criza.

Organizatia Internationala Prader Willi raspunde
nevoilor membrilor nostri. Tn confruntarea cu
o populatie recent diagnosticata, multe dintre
natiuni solicita ajutor in dezvoltarea serviciilor de
respiro, case de tip grup, servicii de reabilitare,
clinici multidisciplinare, si alte optiuni de sustinere
in viata. Totodata sprijina aceste tari in strangerea
de informatii cu privire la serviciile existente in
celelalte tari. Exista mai multe abordari pozitive la
aceleasi provocari. Prin schimbul de informatii in-
tre tari, putem prezenta mai multe optiuni pentru
asociatii de a alege si de a se adapta la realitatile
financiare si culturale ale tarii lor.

Fiecare Asociatie Prader Willi se afla intr-un sta-
diu diferit de maturitate si are o abordare dis-
tinctiv culturala. Aceasta unitate si diversitate a
membrilor nostri reprezinta partea de interes a
Organizatiei Internationale Prader Willi, pentru
ca atunci cand experientele noastre se amesteca
formam impreuna o forta mult mai bogata. Prin
impartasire si conexiuni am creat o retea puternica
care misca inimile oamenilor si imbunatateste
multe vieti.

Pentru familia noastra internationala Prader Willi,
sprijinul si colaborarea dintre asociatiile vechi
si cele nou infiintate sunt vitale. Desi membrii
Organizatiei Internationale Prader Willi vorbesc
limbi diferite, cuvintele ,dragostea pentru copiii
nostri”, exprima misiunea noastra. Raritatea unei
boli nu inseamna nimic pentru parinte. Pana cand
vom descoperi o metoda de prevenire sau vinde-
care, trebuie sa gasim metode mai bune de ma-
nagement si sa impartasim aceste informatii. Fie-
care viata salvata conteaza.

Informatii preluate de pe www.ipwso.org

Traducere Baican Cosmina, APWR




Partimers’ Page

In 1991, the first International Prader-Willi Syn-
drome Conference was held in the Netherlands and
a few days later the International PWS Organiza-
tion, representing 22 national associations, offi-
cially formed and registered in Sweden. Since then,
we have grown in size and in dimension of services,
now representing 76 member associations.

IPWSQ’s mission is to raise the quality of life for
all people with Prader-Willi Syndrome and their
families. Financed by subscriptions from member
associations, by donations, and grants, IPWSO is
a non-profit organization, run by volunteers, with
one part time paid Director of Program Develop-
ment and one part-time Business and a Technology
Advisor.

IPWSO fosters the formation of new associations
throughout the world. To qualify as a member of
IPWSO, a nation needs only one parent delegate
and one professional delegate. Although this re-
quirement sounds simple, in some countries, this
is not a reality.

Education is the key to our objective of early di-
agnosis and early management of the syndrome.
We strive to meet this goal by providing printed
educational material in a multitude of languages
to families and professionals. Global distribution
of three educational packages (General Awareness,
Medical, and Crisis) in a multitude of languages has
been a significant accomplishment for IPWSO. Since
less than half of our associations have publications,
these precious packets represent the gateway to a
better life for their children. In the past few years,
we distributed 7,000 Educational packets in Eng-
lish and other languages. We dispersed an addi-
tional 5,000 IPWSO Educational Packages in Spanish
throughout Spain, Latin America, and the United
States. In 2005, IPWSO sponsored the first Prader-
Will Syndrome 3 day training meeting for physicians
at the Peking Union Medical College Hospital in Chi-
na. Our website (www.ipwso.org) opens the doors
to our multilingual websites throughout the world.
We are proud to hold educational courses for pro-
fessionals including PWS Group Work for Psycholo-
gists and PWS Diagnostic Training.

One of the most important goals of IPWSO is to pro-

vide an international forum for scientists and multi-
disciplinary professionals. In addition to encourag-
ing and facilitating a global network of research
and services, IPWSO holds an international confe-
rence every three years. We provide free diagno-
sis, and sometimes an initial medical evaluation,
for families living in countries where the facilities
and training does not exist. In countries where GHT
and other medical services are not covered by the
government (more than half of our membership),
IPWSO assists member associations in lobbying for
this right. Even in the most remote places in the
world, IPWSO has provided legal and medical ser-
vices for people with PWS in crisis.

IPWSO responds to the needs of our members. Now
faced with a recently diagnosed older population,
many of our nations are requesting help in develop-
ing respite services, group homes, supportive liv-
ing, rehab services, multidisciplinary clinics, group
homes, and supportive living options. IPWSO is as-
sisting these countries in gathering information on
the existing services provided in our older estab-
lished nations. There are many positive approaches
to the same challenges. By exchanging information
among countries, we can present many options for
associations to choose and adapt to the financial
and cultural realities of their country.

Each IPWSO association is at a different stage of
maturity and represents a distinctive cultural ap-
proach. This unity and diversity of our member-
ship is the beauty of IPWSO, for when our unique
experiences blend together they generate a much
richer force than any member alone can possess. By
sharing and connecting, we have created a network
of overwhelming power that moves people’s hearts
and enhances countless lives.

Support and collaboration from our oldest to our
youngest associations is vital to our international
PWS family. Although IPWSO members speak many
different languages, the universal words, ,,love for
our children,” expresses our mission. The rarity of
a disorder has no relevance to a parent. Until we
discover prevention or a cure, we must find better
methods of management and share this informa-
tion. Each life we save makes all the difference.
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Cu suflet, din suflet pentru cei cu suflet!

SUNT AICI...! Poate intr-o zi ai trecut
in graba fara sa ne vezi, fara sa ai
timp sa ne observi, sau fara sa stii
nevoia noastra sau a celor asemenea
noud, de multe ori in graba ta ne-ai
vazut doar carutul sau handicapul
nostru si ti-ai schimbat privirea in
alta directie fara sa-ti dai seama ca
SUNTEM AICI. Vreau ca si astazi sa
putem avea un motiv sa luptam cu si
mai mult curaj, pentru ca dragii mei,
am obosit sa nu fim bagati in seama,
sa fim marginalizati, ignorati, sa
fim considerati un alt esec al naturii.
In fiecare zi luptam cu indiferenta

dar si cu neputinta noastra, ne
ambitionam ridicand ochii la cer si
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ne spunem ca maine poate va fi mai
bine, ca maine poate TU, EL, EA,
El, sau VOI toti ne veti compatimi, ne veti ajuta
sa invingem greutatile vietii. Este greu sa lupti
singur atunci cand nu esti inteles si este foarte
greu cand neputinta si handicapul iti sunt propria
eticheta. Ca OM nu suntem nici mai prejos dar
nici mai presus de voi ceilalti, desi ne este greu
facem efort, strigam si va spunem ca SUNTEM AICI.
DUMNEZEU ne-a lasat in acest trup obosit si prea
firav un suflet care se lupta, o inima care sufera
si poate doi ochi care de cele mai multe ori sunt
scaldati in lacrimi, o gura fara curaj atunci cand
ar vrea sa va strige si sa va spuna ca SUNTEM AICI.
Batuti de soarta stam si ne intrebam: TU, EL, EA,
El, ELE, VOI veti intinde mana voastra catre noi,
ti-ai deschide sufletul, ai raspunde la strigatul
nostru, ti-ai putea trimite privirea sa ne caute,
iar urechile voastre mi-ar putea auzi strigatul?
SUNTEM AICI, te rog nu fugi si nu ne uita ca poate
in graba ta uiti ca ne-ai putea ajuta chiar si cu o
vorba buna. SUNTEM AICI si suntem prizonieri in
lumea suferintei iar cheia de la ,celula noastra”
se poate afla la tine, in inima voastra. Va rog
fiti buni cu noi si eu persoana cu handicap am
sa va multumesc intodeauna pentru privirea
voastra blanda, sufletul vostru bun si mare, ca
ma priviti ca pe un om si m-ati auzit cand v-am
strigat si v-am spus ca: SUNT AICI SI FAC PARTE
DIN - ASOCIATIA ,,SPERANTA ESTE UN DUMNEZEU
AL BUCURIEI”. Asociatie constituita prin liberul
acord de vointa a membrilor fondatori, acord
exprimat n actul constitutiv si statut ce are ca
obiect de activitate principal:

a) promovarea colaborarii intre membrii sai;
b) formarea profesionala a membrilor sai;
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¢) ajutorarea membrilor moral, material, etc.;

d) sprijinirea membrilor sai pentru obtinerea
de credite sau alte facilitati pentru dez-
voltarea unor activitati;

e) reprezentarea intereselor intr-un mod or-
ganizat si democratic;

f) participarea la elaborarea strategiilor de
dezvoltare social - economica a asociatiei
pe termen mediu si lung;

g) colaborarea cu organizatii similare din tara
si strainatate;

h) colaborarea si intretinerea relatiilor cu
institutiile de stat;

i) aflarea unor noi centre de recuperare si
a unor tratamente de intretinere si recu-
perare;

j) acordarea atentiei necesare si sprijinirii
membrilor sai in dezvoltarea si realizarea,
ideilor si opiniei lor despre viata;

k) facilitarea accesului la informare a mem-
brilor asociatiei si a persoanelor interesate
cu privire la studii, cercetari, burse,
locuri de munca, cursuri de pregatire sau
informatii curente in domeniile de interes
pentru asociatie.

»,Pe aceasta cale tin sa multumesc membrilor
fondatori, tuturor celor care m-au ajutat in sufletul
carora doresc sa trezeasca o dorinta arzatoare de
a trai frumos, de a crea lucruri deosebite, precum
si de a realiza cele mai tainuite visuri”!

Va putem ajuta si va multumim!

Stanoaie Remus




Managementul zilnic al bolii - Aspecte sociale

In materialul de fatd, doresc s& vorbesc
despre managementul bolilor rare, pornind de la
doua aspecte privind aparitia bolii rare in viata
pacientilor: primul aspect ar fi acela in care
copilul se naste cu o boala rara si al doilea aspect
ar fi situatia in care pacientul, copilul sau adultul
dobéngle§te boala rara pe parcursul vietii.

a) In cazul in care copilul se naste cu boala

rara, managementul bolii va consta in felul
in care parintii se vor organiza pentru a
satisface nevoile copilului lor.

b) In cazul in care pacientul dobandeste boala
pe parcursul vietii, managementul bolii va
consta in modul in care se va reorganiza
atat pacientul cat si familia pentru a
satisface nevoile si sprijinul oferit de familie
pacientului.

insa, indiferent de momentul in care apare
boala rara in viata pacientului, aceasta determina
limitarea indeplinirii nevoilor umane. Ori mana-
gementul bolii se refera tocmai la modul in care
pacientul afectat de o boala rara si familia acestuia
actioneaza pentru a-si indeplini sau reindeplini
nevoile umane.

Nevoile umane, asa cum au fost descrise de
Maslow, sunt asezate intr-o anumita ordine
ierarhica, si se presupune ca indeplinirea lor se
face pornind de la baza.

Autorealizaren

/\Tevuia de autorespect \
/ Nevoia de dragoste giap m‘tmen{zi\

/ AN
/ \

Nevoia de siguranti

Nevoi fiziologice

O piramida fara baza
nu ar putea exista!

1. Indeplinirea nevoilor fiziologice: De cele mai
multe ori ca si pacienti, ne dam seama ca boala ra-
ra de care suferim ne limiteaza somnul, respiratia,
posibilitatea de a ne alimenta, a consuma lichide,
acestea fiind nevoi vitale. Daca acestea nu sunt
satisfacute, simtim mai puternic boala, simtim
iritatie, durere, disconfort, iar in anumite situatii
limitarea acestora poate duce si la deces. Astfel ca

in managementul zilnic al bolilor rare, vom cauta
ca si pacienti dar si ca apartinatori, indeplinirea
acestora sau compensarea lor.

2. Indeplinirea nevoilor de sigurantd: acestea
se refera la siguranta pe care ne-o da existenta
unei familii, existenta unei locuinte, dar si la
siguranta financiara.

In cazul copiilor caresenasccuoboalarara, apar
multiple situatii care limiteaza sau fac imposibila
indeplinirea nevoilor de siguranta. De exemplu,
mame parasite de sotii acestora pe motivul apa-
ritiei copilului bolnav; cheltuirea tuturor resur-
selor financiare sau chiar si indatorarea familiei in
cautare de tratamente pentru copilul afectat de o
boala rara, care poate duce pana la pierderea unei
locuinte sau imposibilitatea achizitionarii uneia,
din cauza tratamentelor costisitoare; renuntarea
la locul de munca a unuia din parinti si reducerea
posibilitatilor financiare.

In cazul unui pacient la care boala a aparut
intr-un anumit moment din viata: limitarea inde-
plinirii nevoilor de siguranta poate insemna: pier-
derea unui loc de munca care a adus venituri sau
nesiguranta de a avea la un moment dat propriile
sale venituri, nesiguranta de a putea avea propria
sa familie, nesiguranta de a pastra langa el
membrii familiei, nesiguranta de a putea avea
propria locuinta sau o locuinta adaptata nevoilor
sale.

3. indeplinirea nevoilor de dragoste si apar-
tenenta:

In cazul copiilor care dobandesc de la nastere
boala rara, parintii si familia extinsa (bunici si alte
rude) sunt cei care pot sa ajute la indeplinirea
acestor nevoi, prin reteaua de suport familial.

Totodata, parintii trebuie sa fie constienti de
necesitatile copilului de a se juca cu alti copii, de
a avea prieteni (a fi parte a unui grup).

In cazul pacientului care a dobandit boala pe
parcursul vietii, pot sa apara situatii dramatice in
viata acestuia: parasirea de catre partenerul de
viata, parasirea de catre prieteni, imposibilitatea
mentinerii unor relatii cu colegii de munca. In
astfel de situatii, pacientii se pot reorienta spre:
cautarea de alti pacienti care sufera de aceeasi
boala rara, cautarea de grupuri de sprijin, cauta-
rea de asociatii de pacienti cu boli rare si inde-
plinirea nevoii de a apartine unui grup.

Indeplinirea acestei categorii de nevoi contri-
buie foarte mult lamodul in care copilul sau adultul
suferind de o boala rara va avea bine dezvoltata
reteaua sociala si la dezvoltarea abilitatilor de
comunicare si socializare.
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4. Indeplinirea nevoilor de stimd si respect:

Acestea pot fi cultivate de catre parinti si de
catre familia extinsa, in cazul unui copil care se
naste cu o boala rara, dar si prin sprijin oferit
de grupuri de pacienti si servicii specializate, iar
in cazul adultilor care au dobandit o boala rara,
acestia trebuie sa constientizeze aceste nevoi, sa
actioneze pentru a si le satisface, iar daca este
cazul, sa apeleze la servicii specializate sociale
si psihologice care pot sa-i sprijine in castigarea
stimei de sine si apoi a stimei celorlalti.

La fel de importanta este si dezvoltarea senti-
mentului de incredere in fortele proprii, dar si ca
pacientul sa invete sa-si formuleze asteptari de
la propria persoana, iar familia sa contribuie la
formularea obiectiva si rationala a acestora.

Formularea unor asteptari mult peste posi-
bilitati poate duce la pierdereaincrederiiin fortele
proprii si refuzul de a mai actiona in vederea
imbunatatirii, insa si formularea unor asteptari
sub limitele posibilitatilor sau neformularea lor
pot duce la regrese in starea de sanatate si im-
plicit agravarea bolii.

5. Indeplinirea nevoilor de autorealizare:

Indeplinirea acestor nevoi nu poate sa se
realizeze fara indeplinirea nevoilor de stima de
sine si autorespect. De fapt acestea reprezinta

Stiu, viata uneori
Te-ngenuncheazad,
Insd, pand la urma
Ceea ce conteaza,
Este de poti apoi
Sa te ridici,
Fara sa te lamentezi,
Fara sa strigi,

Cu strigat disperat
Dupa ajutor,

Ci foarte demn
Precum o pasare in zbor,
Sa iti continui drumul
Spre desavarsire,
Cu pace-n suflet
St IUBIRE.

Delia Stirb
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motorul de actiune care pot face posibila auto-
realizarea.

Dupa cum sunt prezentate si in teoria lui
Maslow, ele se regasesc in varful piramidei, ceea ce
si demonstreaza ca pana la indeplinirea acestora
trebuie indeplinite cele prezentate anterior. Inde-
plinirea celor de la baza devine suportul pentru
indeplinirea celor din varful piramidei.

Astfel ca, in cazul copilului afectat de o boala
rara, va deveni foarte important felul in care se
va readapta familia si va redefini autorealizarea:
in unele cazuri acest lucru va putea consta in pasi
mici spre viata autonoma (a reusit sa se alimenteze
singur, a reusit sa se imbrace singur, va merge sin-
gur la cumparaturi, stie sa-si administreze singur
banii etc), chiar daca va exista dependenta de o
alta persoana pentru anumite activitati; in alte
cazuri, autorealizarea va putea insemna chiar si
absolvirea de studii superioare si integrarea la un
loc de munca.

Daca pacientul a dobandit boala pe parcursul
vietii, acesta va trebui sa-si redefineasca, sau
daca este nevoie sa apeleze la ajutor specializat
(consilierea psihologica si sociald), pentru a-si
redefini conceptul propriu de autorealizare si a-si
reconstrui drumul intr-un alt mod care face po-
zibila autorealizarea.

Brazdau Maria, asistent social APWR

Sunt un nimic

Sunt un mare nimic,
Pe acest taram mirific.
Sunt firul de iarbd,
Ce toamna-l ofileste.

Sunt nisipul,
Ce vantul il spulberad cu timpul.
Sunt roua diminetii,
Ce soarele-1 seaca.

Sunt picuri de ploaie,
Ce in pamant se ineaca.
Sunt soare,
Ce noaptea cumplita, ma stinge.

Sunt luna si stele,
Ce nori m-ascund.
Sunt un mare nimic,
Pe pamantul mirific.

Simona Cara




Everimente

Intalnirea Comitetului National de Boli Rare
Timigoara, 25 septembrie 2010

n cadrul celui de Al Ill-lea Congres
de Genetica Medicala, organizat
la Timisoara de catre Societatea
Romana de Genetica Medicala, in
parteneriat cu Asociatia Prader Willi
din Romania, ziua de 25 septembrie
a fost destinata intalnirii Comitetului
National de Boli Rare (CNBR).

La aceasta intalnire de lucru,
membrilor comitetului li s-au ala-
turat specialisti in genetica medicala
din tara si strainatate, pacienti ce
se confrunta cu diferite boli rare,
membrii ai familiilor in a caror com-
ponenta se afla persoane ce sufera de
o boala rara si studenti ai Universitatii
Victor Babes din Timisoara. Din
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pacate, discutiile au semnalat absen-
ta factorilor de decizie si a medicilor
de familie - a caror prezenta este de o importanta
covarsitoare avand in vedere faptul ca acestia
reprezinta interfata cu pacientii.
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in limba nationala, la paupertatea cercetarii si la
necesitatea unui forum constituit din pacienti,
autoritati si specialisti si a unei politici nationale
coerente.

Pe ordinea de zi s-au mai numarat:

r « prezentarea privind stadiul de ela-
r borare a site-ului Orphanet Romania, sus-
tinuta de dr. Cristina Rusu

» prezentareastadiului deimplementare
a proiectului NoRo si a Planului National
de Boli Rare - Dorica Dan, presedinta
APWR

« prezentarea referitoare la utilitatea
telemedicinei in managementul bolilor
rare - dr. Mihai Gafencu

» prezentarea Registrului de Distrofie
Musculara - Isabela Tudorache.

Finalul intalnirii a fost destinat unei
dezbateri cu tema ,,Modalitati de a lucra
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Onoranta si deosebit de utila a fost prezenta d-nei
Segolene Aimee, delegata din partea Orphanet.
In cadrul prezentarii sale, a facut o succinta si
documentata trecere in revista a situatiei actua-
le din Romania, comparativ cu situatia existen-
ta la nivel european, in ceea ce priveste mana-
gementul bolilor rare si a prezentat un studiu
privind utilitatea bazei de date Orphanet. As-
pectele evidentiate in cadrul prezentarii sale
au facut referire la accesibilitatea redusa a
serviciilor pentru persoane cu dizabilitati in
Romania, la absenta informatiilor despre boli rare

impreuna pentru imbunatatirea vietii
pacientilor cu boli rare” initiate de d-na
Dorica Dan. Aceasta sectiune le-a permis parintilor
si pacientilor prezenti in sala sa interactioneze
cu specialistii si sa ceara lamuriri cu privire la
resursele si alternativele de care dispun in lupta
inechitabila cu boala.

Aceasta intalnire a CNBR a creat contextul prielnic
impartasirii experientelor si abordarii constructive
si de ansamblu a problemelor existente la ora
actuala in domeniul bolilor rare.

Amalia Raluca Sabau, psiholog APWR
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Noutati

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

APWR si Organizatia Internationala Prader Willi in

colaborare cu Universitatea de Medicina si Farmacie din
Timisoara va organiza la Zalau in zilele 29-30 octombrie
2010, cea de-a Il - a Conferinta Est Europeana privind
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Sindromul Prader Willi. Mai multe detalii veti gasi pe

site-ul www.apwromania.ro.

Va asteptam cu drag.
Echipa APWR

Seminarul National de Scleroza Multipla

in 24-26 septembrie 2010, Societatea
de Scleroza Multipla din Romania a
organizat la Sibiu cea de-a Vll-a editie
a Seminarului National de Scleroza
Multipla.

Tema seminarului din acest an a fost
,concepte inovatoare in scleroza mul-
tipla” si au fost abordate subiecte pre-
cum: tulburarile cognitive, recuperarea
neuro-motorie in scleroza multipla,
noutatiin cercetare - tabletele in trata-
mentul sclerozei multiple, cercetarea
din Romania pentru scleroza multipla,
solutii pentru prevenirea complicatiilor
cauzate de injectare si insuficienta
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Venoasa Cronica Cerebro-Spinala in
scleroza multipla.
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La dezbaterea acestor subiecte au fost invitati
specialisti de seama cu atributii in domeniu,
medici si alti specialisti dupa cum urmeaza: dr.
Carmen Sarbu de la Spitalul Clinic de Urgenta
Militar Central dr. Carol Davila Bucuresti, Dr.
Gabriel Avram, Sectia de Neurologie, Spitalul
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Militar de Urgenta Sibiu, Dr. Filip loana, Mirela
Brote - DGASPC Sibiu, Psiholog Aurelia Draghici,
Psiholog Cristina Fide, As. Med. Claudia lakob, As.
Med. Nicoleta loanovici.

APWR, care a fost invitata la seminar, a fost
reprezentata de Porumb Darius - asistent social
care a prezentat proiectul NoRo - Parteneriat
Norvegiano-Roman pentru progres in bolile rare.

Alaturi de participanti la acest seminar a fost si
Andrei Floroiu, romanul stabilit la New York care
a initiat campania ,Fly for MS” (Zboara pentru
scleroza multipld). in urm& cu aproape o luna,
acesta a initiat un zbor umanitar ce si-a propus
sa atraga atentia asupra acestei maladii, zbor in
care va strabate, intr-un avion Cessna 340, 30 de
tari si 47.000 de kilometri. In timpul calatoriei
vor fi transportate cu aeronava persoane afectate
de scleroza multipla, cu probleme fizice, ori
financiare sau care nu pot ajunge la spital.

Porumb Darius, asistent social APWR
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Prefa-te ca ai un copil normal

Tn mijlocul salii de consiliu o ratusca galbena din
cauciuc suporta cateva zeci de ochi stransi roata
in jurul ei. Femei si barbati o privesc fix, se tin de
mana si isi vorbesc ca intr-un ritual ciudat.

Desi e sambata dimineata (18 septembrie 2010),
e o sedinta cu parintii. Dar nu una obisnuita. O
sedinta speciala pentru parinti care au copii
speciali.

De fapt este o reuniune a parintilor care fac parte
din ,,Asociatia Williams Syndrome Romania”. Pre-
sedinta asociatiei, doamna Camelia Lazar Livie-
ratou, ea insasi mama unei fetite cu sindrom
Williams, este motorul acestei actiuni. De patru
ani incearca sa gaseasca o formula de sprijin
psihologic si informare a familiilor cu astfel de
copii.

Sub indrumarea unui psiholog, mame si tati
povestesc ratustii experienta si durerea lor, unii
sperantele lor, si o singura mama izbanda ei - are
o fata de 20 de ani, “care e bine”. Povesti spuse
printre lacrimi, cu rasuflarea taiata de greutatea
crucii pe care o poarta. Unii urca si Golgota -
pruncii lor au nevoie de operatii complicate, nu
merg sau nu vorbesc.

Se confeseaza jucariei din centrul incaperii, dar,
paradoxal, nu cred in ea. Sunt sceptici ca ,,jocul”
in care incearca sa-i antreneze psihologul le va mai
alina din suferinta sau le va da o alta perspectiva
asupra vietii.

Toti au visat sa aiba un copil normal. N-a fost asa
si viata lor s-a redus la schimburi de experienta
privind spitale si medici, sedinte de logopedie,
fizioterapie, terapie ocupationala, programari
la medici, consultatii peste consultatii, dosare
medicale si iar analize si reevaluari.

Prietenii au fost inlocuiti cu doctori si terapeuti,
policlinicile si spitalele au devenit a doua casa,
singurele lecturi sunt dosarele medicale si
site-urile care descriu boala de care sufera copilul
lor.

ntr-o camera alturata copii lor ii asteapta. Cei
mai mici se joaca, la fel ca niste copii normali,
elevii schimba impresii despre prima saptamana
de scoala. Sunt incredibil de sociabili. Diana este
in clasa a IX-a la un liceu cu ,,profil” de ... arte si
meserii. Calificarea ei va fi in turism si alimentatie
publica - receptioner la hotel sau bucatar. Face
demonstratii de citit cursiv si explica intentiile
autorului. Vladut are sase ani, e din Republica
Moldova si majoritatea ar spune ca este un copil
normal.

Tn sala aldturata insd, parintii sunt distrusi. Desi
drama e a copiilor, care suporta zilnic efectul
»privilegiului” de a fi rari, parintii sunt cei mai
afectati. Desi este evident ca isi iubesc copiii,
lasa senzatia ca traiesc un esec personal.

O astfel de abordare nu face viata mai frumoasa,
ci chiar o face mai grea si schilodeste sufletul
copilului. Parintele trebuie sa fie sprijinul real.
Sa-si sustina copii, sa-i incurajeze, sa le aprecieze
micile sau marile realizari, sa-i laude si sa-i
pregateasca pentru viata. Mama Dianei poate fi
un exemplu de parinte care isi creste copilul cu
sindrom Williams ca pe un copil normal. ,Diana
nu va fi niciodata un bun receptioner la hotel,
dar ar putea fi o buna bucatareasa®, spera mama.
Pentru mama ei, Diana este un copil normal, dar
evident nu un geniu in matematica si nici un viitor
autor de best-sellers, si o pregateste pentru viata
ca pe un copil obisnuit. Si acest mod de a gandi
0 ajuta pe mama Dianei sa-si incarce bateriile.
Ea stie ca trebuie sa ajunga cu Diana la capatul
drumului. Telul acesta este cea mai buna terapie.
Nu toti parintii gasesc insa puterea aceasta in ei.
Sau poate nu stiu sau nu mai au rabdare sa si-o
descopere. Suportul psihologic poate aduce multa
liniste in astfel de situatii, poate detensiona
atmosfera, poate crea conditiile pentru ca mediul
in care creste copilul cu o boala rara sa fie cat
mai aproape de ceea ce ne-am obisnuit sa numim
normal.

Copiii cu boli rare au nevoie de mult sprijin. Dar
in egala masura asociatiile care se infiinteaza
pentru a le imbunatati lor calitatea vietii, trebuie
sa-si faca si programe pentru imbunatatirea
calitatii vietii familiilor din care provin. Dar si
pentru instruirea cadrelor didactice. Este deja
de notorietate modul neobisnuit in care a evoluat
viata a doi frati gemeni, unul autist si unul
normal, pentru ca familia, colegii de gradinita, de
clasa, educatorii au acordat atentie celui bolnay,
neglijandu-l pe cel sanatos. Dupa ani de munca,
de staruinta si rabdare, familia respectiva a sfarsit
prin a avea doi copii cu grade si tipuri diferite de
autism.

Copiii cu boli rare au parinti rari, pentru ca sunt
incercati intr-un mod care ii poate face mai buni
sau mai rai (dupa cum spunea un posesor de boala
rara). Tuturor acestor parinti le doresc sa li se
insanatoseasca copiii, dar ei - parintii- sa nu afle.
Cu siguranta, dintr-o data am trai intr-o lume mai
buna.

Irinel Radulescu, PR Manager APWR
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Noul mecanism de compensare a medicamentelor -

,abordare creativa” a C(NAS

,»Nu stim cati bolnavi cronici exista, nu stim in ce
stadiu se afla cei pe care i stim cronici, nu avem
un pachet de servicii pentru ei. in consecinta,
nu stim costurile, ne lipseste predictibilitatea,
nu stim cat trebuie finantat”. Declaratia descrie
starea sistemului sanitar romanesc si a fost facuta
de Dr. Adina Geana, Director General Adjunct,
Casa Nationala de Asigurari de Sanatate, pe 23
septembrie, la Conferinta ,,Managementul Bolilor
Cronice-Reconfigurarea Sistemelor de Sanatate”.

Aceastafiind starea de sanatate asistemuluisanitar
din Romania, factorii de decizie au considerat
ca momentul este oportun pentru a schimba me-
canismul de compensare a medicamentelor pentru
bolnavii cronici.
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Noul mecanism ar urma sa intre in vigoare de
la 1 octombrie si cu economiile obtinute se vor
finanta spitalele, a anuntat presedintele CNAS la
dezbaterea organizata pe 15 septembrie de COPAC
in parteneriat cu Colegiul Medicilor.

Noul sistem va compensa substanta chimica activa
(DCI) si forme farmaceutice asimilabile plecand de
la ,,pretul minim per unitate terapeutica”. Aceasta
inseamna ca se va asigura numai compensarea
medicamentelor generice aferente substantei
active, acolo unde exista. Acolo unde inca nu
exista inregistrate medicamente generice, CNAS
va plati medicamentele originale.

Decizia CNAS este cel putin bizara avand in vedere
ca si pana acum prescrierea medicamentelor
compensate se facea dupa substanta activa si nu
dupa denumirea comerciala.

Mai adanc in maruntaiele mecanismului, mai
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aflam ca, ,,in interesul pacientilor”, se va imple-
menta sistemul mecanismul cost-volum-re-
zultat, cu scopul eficientizarii consumului de
medicamente si cresterii accesului asiguratilor
la tratament, conform indicatiei terapeutice. in
traducere lucrurile stau cam asa: un medicament
este ambalat in flacoane de 100 si 500 ml. Casa
compenseaza flaconul de 500, nu si pe cel de 100
ml. Dar, spun medicii, nici un pacient nu are nevoie
de 500 ml o data, ci de doze mai micii, la intervale
de timp de ordinul saptamanilor. Flaconul o data
deschis, trebuie folosit in cel mult cateva ore,
altfel alterandu-se. Ce urmeaza? Pacientul nu
poate cumpara fiola de 100 ml care costa cateva
milioane iar medicul va folosi un flacon de 500
ml din care va lua 100ml iar restul va arunca.
Unde este economia? Si exemplul acesta se aplica
la multe medicamente, inclusiv la tablete care
contin concentratii diferite ale substantei active.

Prin acest mecanism, CNAS urmareste sa acopere,
din fondurile pe care le are la dispozitie, o parte
cat mai mare din nevoia de servicii ,,de sanatate”
a asiguratilor si sa nu plateasca preponderent
terapii scumpe dar nu obligatoriu singurele
eficiente, pentru un numar limitat de pacienti.
Aceasta viziune a fost denumita de Presedintele
Colegiului Medicilor, prof. V. Astarastoaie -
substituirea lui Dumnezeu. Directorul din CNAS,
Dorin lonescu, a numit-o “ abordare creativa”, iar
compensarea unor tratamente pentru diverse boli
»bani aruncati”. Si asta in conditiile in care banii
administrati de CNAS nu sunt publici, iar CNAS ar
trebui sa fie avocatul asiguratilor, nu sa raspunda
comenzilor politice numai pentru ca unii sau altii
sa fie pentru cateva luni in posturi de conducere.

Compensarea medicamentelor nu a fost inventata
in Romania. Aici se experimenteaza insa fie din
lipsa de viziune fie cu intentie. Romania importa
fara sa adapteze, fara sa coreleze toate exceptiile
si toate restrictiile practicate in alte tari, lucru
ce face imposibila functionarea sistemului sanitar
in beneficiul pacientului. Si toate acestea pe
fondul necunoasterii datelor din sistem, chiar
de catre cei ce decid soarta lui. Dramatic este
ca nici nu se doreste acest lucru. in timp ce in
Bulgaria statisticile si evidentele din sistemul
sanitar functioneaza pe baza unui soft elaborat
de o firma din Romania.

Irinel Radulescu, PR Manager APWR
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Avertismente in Sindromul Prader Willi

La nastere copilul
prezinta hipotonie,
dificultate la

supt datorita
musculaturii slabe
(,,esec in dezvoltare
corespunzatoare”).

in al doilea stadiu
(,,dezvoltare
exagerata”) cu
inceput intre varsta
de 2-3 ani apare
apetit crescut,
tulburari in con-
trolul greutatii, in-
tarzierea dezvoltarii
motorii si tulburari
de comportament.

Alti factori care pot
crea probleme pot
fi reactiile negative
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la medicamente,

toleranta mare la durere, tulburari gastro-intestinale si respiratorii, lipsa varsaturilor si
tamperatura instabila. Pacientii cu SPW pot avea reactii neobisnuite la dozele standard ale
medicamentelor. Trebuie avut grija extrema la administrarea sedativelor.

Pragridicat de percepere a durerii

Persoanele cu SPW pot sa nu acuze durere la
infectii severe, sau pot avea dificultati de locali-
zare a acestuia. Bolnavii cu SPW prezinta un risc
crescut la probleme respiratorii IN SPECIAL IN
TIMPUL INFECTIILOR. Tonusul muscular scazut,
muschii toracici slabi si apneea de somn sunt de
asemenea factori agravanti.

Lipsa varsaturilor

Bolnavii cu SPW varsa foarte rar. Prezenta varsa-
turilor poate semnala o boala care pericliteaza
viata.

Boli gastrice severe

Distensia abdominala, durerea si/sau varsaturile
pot fi semnele unei boli inflamatorii sau necroze
gastrice care pericliteaza viata, mai frecventa la
bolnavii SPW decét la populatia sanatoasa.

Tulburari ale termoreglarii corpului

S-au descris hiper si hipotermii ideopatice.
Hipertermia se poate instala in timpul bolilor
minore sau in afectiuni care necesita anestezie.

Febra poate sa lipseasca in ciuda unei infectii
severe.

Leziuni ale pielii, excoriatii

Leziuni deschise pot aparea dupa ciupirea pielii.
Bolnavii cu SPW au tendinta la excoriatii. Aparitia
acestor leziuni poate da suspiciunea unui abuz
fizic (maltratare).

Hiperfagia (apetit excesiv)

Bolnavii cu SPW trebuie supravegheati in toate
conditiile cand alimentele sunt la indemana,
accesibile.

Considerente chirurgicale si ortopedice
Procentul inalt de interventii chirurgicale (ex:
amigdalectomie) care necesita anestezie si in-
tubare, face necesara atentionarea echipei
medicale in legatura cu complicatiile. Aceste
complicatii includ traumatismele cailor respi-
ratorii, faringiene, pulmonare, datorita cai-
lor respiratorii mai inguste, subdezvoltarii
laringelui si a traheii, hipotoniei, edemului si
scoliozei.

Dorica Dan, APWR
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Parteneriat Norvegiano - Roman (NoRo)
pentru Progres in Bolile Rare, Septembrie 2010

in septembrie, APWR a continuat
lucrarile la constructia Centrului
Pilot de Referinta pentru Bolile
Rare, profitand de timpul frumos,
propice avansarii lucrarilor. Au fost
efectuate lucrari suplimentare de
consolidare a terenului pentru a
evita problemele ulterioare. |In
acest sens, a fost construit un zid de
sprijin.

in cadrul celui de al Ill-lea Congres
de Genetica Medicala, organizat
la Timisoara de catre Societatea
Romana de Genetica Medicala, in
parteneriat cu Asociatia Prader Willi
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din Romania, ziua de 25 septembrie
a fost destinata intalnirii Comitetului
National de Boli Rare (CNBR).

La aceasta intalnire de lucru, membrilor comite-
tului li s-au alaturat specialisti in genetica medi-
caladin tarasistrainatate, pacientice se confrunta
cu diferite boli rare, membrii ai familiilor in a
caror componenta se afla persoane ce sufera de o
boala rara si studenti ai Universitatii Victor Babes
din Timisoara. Din pacate, discutiile au semnalat
absenta factorilor de decizie si a medicilor de
familie - a caror prezenta este de o importanta
covarsitoare avand in vedere faptul ca acestia
reprezinta interfata cu pacientii.

Onoranta si deosebit de utila a fost prezenta d-nei
Segolene Aimee, delegata din partea Orphanet.
In cadrul prezentarii sale, a facut o succinta
si documentata trecere in revista a situatiei
actuale din Romania, comparativ cu situatia
existenta la nivel european, in ceea ce priveste
managementul bolilor rare si a prezentat un
studiu privind utilitatea bazei de date Orphanet.
Aspectele evidentiate 1in cadrul prezentarii
sale au facut referire la accesibilitatea redusa
a serviciilor pentru persoane cu dizabilitati in
Romania, la absenta informatiilor despre boli rare
in limba nationala, la paupertatea cercetarii si la
necesitatea unui forum constituit din pacienti,
autoritati si specialisti si a unei politici nationale
coerente.

Pe ordinea de zi s-au mai numarat:

o prezentarea stadiului de implementare a
proiectului NoRo si a Planului National de
Boli Rare - Dorica Dan, presedinta APWR
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o prezentarea privind stadiul de elaborare a
site-ului Orphanet Romania, sustinuta de
dr. Cristina Rusu

o prezentarea referitoare la utilitatea tele-
medicinei in managementul bolilor rare,
dr. Mihai Gafencu

o prezentarea Registrului de Distrofie Mus-
culara, Isabela Tudorache.

Finalul intalnirii a fost destinat unei dezbateri
cu tema ,Modalitati de a lucra impreuna pentru
imbunatatirea vietii pacientilor cu boli rare”
initiata de d-na Dorica Dan. Aceasta sectiune le-a
permis parintilor si pacientilor prezenti in sala sa
interactioneze cu specialistii si sa ceara lamuriri
cu privire la resursele si alternativele de care
dispun in lupta inechitabila cu boala.

Aceasta intalnire a CNBR a creat contextul prielnic
impartasirii experientelor si abordarii constructive
si de ansamblu a problemelor existente la ora
actuala in domeniul bolilor rare.

Tot in aceasta luna am continuat activitatea de
terapie cu copiii, scrierea ghidului adresat pa-
rintilor si pregatirea materialelor pentru web-
site-ul: www.edubolirare.ro.

Specialistii nostri au participat la intalniri or-
ganizate de celelalte organizatii pentru pacientii
cu boli rare: Porumb Darius a participat la
conferinta SSMR de la Sibiu, Irinel Radulescu
a participat la Adunarea Generala a Asociatiei
Williams la Bucuresti si la dezbaterea pe tema
medicamentelor la CNAS.

Dorica Dan, coordonator proiect




Praject Update

Norwegian — Romanian (NoRo) Partnership for
Progres in Rare Diseases, September 2010

In September we have continued our working on
the construction of the Pilot Reference Center
for Rare Diseases. We had to do supplementary
work to consolidate the land in order to avoid the
future problems; we had to build a strong wall to
sustain the land.

In the context of the 3rd Congress of Medical
Genetics, held in Timisoara by the Romanian
Society of Medical Genetics, in partnership with
Romanian Prader-Willi Association, the day of
September 25th was devoted to a meeting of the
National Committee for Rare Diseases (NCRD).

At this working meeting, committee members
were joined by specialists in medical genetics
from the country and abroad, patients who are
faced with different rare diseases, parents,
siblings or spouses of people who suffer from a rare
disease and students from Victor Babes University
from Timisoara. Unfortunately, the discussions
have indicated the absence of decision makers
and family doctors - the presence of whom is of
paramount importance since they represent the
interface with patients.

We were honored by the extremely lucrative
presence of Ms. Ségolene Aimee delegated by
Orphanet. In her presentation, she gave a brief
overview and documented the current situation
in Romania, compared with the situation at
European level in the management of rare
diseases and presented a study on the utility of
Orphanet database. The issues highlighted in her
presentation referred to the poor accessibility to
services for people with disabilities in Romania,
to the absence of information about rare diseases
in the national language, to the poor research
and to the need for a forum made up of patients,
authorities, experts, as well as the need for a
coherent national policy.

On the agenda were also included:

» Presentation on progress in developing the
site Orphanet Romania, sustained by Dr.
Cristina Rusu

» Stage implementation presentation of the
Project NoRo and of National Plan for Rare
Diseases - Dorica Dan, president of RPWA

» Presentation of the utility of telemedicine
in the management of rare diseases, Dr.
Mihai Gafencu

» Presentation of Muscular Dystrophy Re-
gister, Isabela Tudorache.

—

The end of the meeting was reserved for a
debate on ,,Ways to work together to improve
life for patients with rare diseases” initiated by
Ms Dorica Dan. This section allowed parents and
patients present in the audience to interact with
specialists and seek clarifications on the resources
and alternatives available to them in an unfair
fight with the disease.

This meeting of NCRD created a favorable context
for sharing experiences and a constructive and
comprehensive approach to problems currently
existing in the field of rare diseases.

We continued the therapeutic activity with
children, the guideline for parents and young
people with rare diseases and prepared the
materials for www.edubolirare.ro.

Our professionals have participated to meetings
and activities organized by members of our
alliance: Darius Porumb attended the conference
of SSMR in Sibiu, Irinel Radulescu has attended
the General Assembly of Williams Syndrome
Association in Bucharest at a debate about the
new drug program.

Dorica Dan, project coordinator
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