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Obezitatea si diabetul
zaharat in Sindromul Prader Willi

Obezitatea este una din caracteristicile definitorii ale Sindromului Prader Willi. Daca nu s-a stabilit diagnosticul
in copilaria mica pe baza reducerii miscarilor fetale, a hipotoniei, a dificultatilor de alimentatie din primele
luni de viata, a aspectului morfologic cu maini, picioare mici, strabism, aparitia obezitatii asociata cu retardul
mintal mai mult sau mai putin accentuat si statura mica, sunt indicii care duc la suspiciunea de SPW.
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A doua conferinta Est Europeana privind
Sindromul Prader Willi

133 de participanti din 8 tari europene au participat la ,,A doua Conferinta Est .
Europeana privind Sindromul Prader Willi” care s-a tinut la Zalau in data de 29-30 octombrie. »pagina 1"
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Eurordis este o alianta non-guvernamentala
orientata catre pacienti, alcatuita din
organizatii de pacienti si persoane implicate
in mod activ in domeniul maladiilor rare,
alianta care se dedica imbunatatirii
nivelului de viata al tuturor persoanelor
care sufera de astfel de maladii rare din
intreaga Europa. Eurordis a fost fondata in
anul 1997. Este sustinuta de membrii sai si
de Asociatia Franceza de Distrofie Musculara

(ADM), Comisia Europeana, fundatii si

industria sanatatii.
Eurordis este reprezentata de peste 300

de organizatii de boli rare localizate in

peste 30 de tari diferite, acoperind peste Ra re D isea SeS E u ro pe

1000 de maladii rare. Este deci vocea a 30
de milioane de pacienti de pe tot cuprinsul
Europei care sunt afectati de maladii rare.

Eurordis este o organizatie non-profit
caracterizata de o politica financiara
foarte transparenta si de bune practici
administrative.

Maladia rara este maladia care afecteaza
mai putin de o persoana din 2000 de
cetateni (in Europa).

Eurordis este prezent

Institutii Europene:

o Comitetul pentru produse medicinale din
cadrul Agentiei Europene de Medicamente
(CPMAEM);

| « Grupul de Lucru COMP in colaborare cu
Parti Interesate (EMEA);

» Comisia Pacientilor si Consumatorilor
(CPC);

» Grupul Operativ pentru Boli Rare (Directia
Generala de Sanatate si Protectia Con-
sumatorului - Comisia Europeana);

o Forumul Politicii de Sanatate al Uniunii
Europene (Directia Generala de Sanatate
si Protectia Consumatorului).

VPRI, oo o

Misiunea Eurordis

« sa fondam o puternica comunitate pan-
europeana, alcatuita din organizatii de
pacienti si persoane care sufera de boli
rare;

« sa devenim vocea acestor persoane la
nivel european, direct sau indirect; €“

« sa luptam impotriva impactului bolilor
rare in viata de zi cu zi a pacientilor sau

< . Platforme Europene:
persoanelor care sufera de boli rare.

» Forumul European al Pacientilor (FEP);
Actiuni priorit e Forumul European al bunelor practici
ctiuni prioritare clinice (FEBPC):

* construirea de_ comunitati: re';‘ele. g « Platforma Europeana pentru Organizatiile
intarirea organizatiilor pentru pacienti cu de Pacienti, Stiint3 si Industrie (PEOPSI);

boli rare; L. . « Alianta Internationala a Organizatiilor de
« vocea pacientilor: advocacy & stimularea BN ( AIOP)', ’

. se 5 b

e « EFPIA Think Tank;
» sanatate publica & poytla de sanatate; « Alianta Pan-Europeana pentru Siguranta
» dezvoltare terapeutica & cercetare; Séngélui (APESS) ’

 finantare & organizare.

www.eurordis.org
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Retele si raspandirea informatiei

Peste 270 de membrii in peste 30 de tari;
Site in 6 limbi;

Newsletter lunar in 6 limbi;

Peste 450 de organizatii de pacienti si 60
de voluntari au participat la activitatile
Eurordis in ultimele 18 luni;

Organizarea Conferintei Europene despre
Bolile Rare (Danemarca 2001, Franta 2003,
Luxemburg 2005, Portugalia 2007);

Crearea wunei retele de 11 aliante
nationale;

Organizarea de intalnirii anuale ale
membrilor (de exemplu Spania 2002, Belgia
2003, Irlanda 2004, Italia 2005, Germania
2006, Franta 2007).

Acces la Informatie, Diagnostic, Tratament
si Ingrijire

~7
& ?ﬂnanc -
b 3 e maladies
« dles
Egtﬁgggl’i Maladies Rares

Ghiduri care vin in sprijinul crearii si admi-
nistrarii grupurilor de boli rare si serviciilor
de informare;

Sondaje stiintifice despre accesul la ingrijire
(6 boli rare, 50 de organizatii, 17 tari), si
intarziere in stabilirea diagnosticului (8 boli
rare, 70 de organizatii, 17 tari, 6000 de
participanti);

Sesiuni pilot de training despre serviciile
clinice experimentale (12 sesiuni, 170 de
persoane, 137 de asociatii) si raspandirea
informatiei pe internet (6 sesiuni, 100 de
persoane, 58 de asociatii);

Sondaje despre accesul pacientilor la
medicamentele orfane in Uniunea Euro-
peana;

Schitarea profilurilor si activitatilor organi-
zatiilor de boli rare din Europa.

Advocacy si politica de dezvoltare

Contributia la adoptarea Ordonantei Uniunii
Europene in ceea ce priveste Medicamentele
Orfane in 1999;

Contributia la adoptarea Ordonantei Uniu-
nii Europene in ceea ce priveste Medica-
mentele Pediatrice in 2006;

Contributia la promovarea si mentinerea
bolilor rare intre prioritatile politicii de
sanatate publica in Uniunea Europeana;
Contributia la promovarea si mentinerea
bolilor rare drept prioritate in cadrul Pro-
gramelor de Cercetare ale Uniunii Euro-
pene.

Dezvoltarea si Cercetarea Terapeutica

Contributia la desemnarea a mai mult de 350
de medicamente orfane prin participarea la
Comitetul despre Produse Medicinale Orfane
(CPMO);

Contributia la transparenta si calitatea infor-
matiilor despre medicamentele destinate
pacientilor, prin participarea la Comisia
Europeana de Medicamente impreuna cu
Organizatiile de pacienti;

Crearea unei retele europene de centre
biologice de boli rare (Banca Eurobio) pentru
ADN, celule si tesuturi;

Contributia la obtinerea de fonduri UE
pentru proiectele de cercetare in domeniul
bolilor rare;

25 de companii farmaceutice - sponsori in

cadrul Mesei Rotunde ale Companiilor;

Organizarea unor seminarii: “Accesul
pacientilor la medicamente orfane”,
“Metode alternative in trialurile clinice”,
“Relatiile dintre sponsori si organizatiile
de pacienti cu boli rare, “Trialuri Clinice”,
etc.

The Rare Disease Platform

EURORDIS is a partner in the Rare Diseases Platform, in Paris, with:
Alliance Maladies Rares
GIS Institut des Maladies Rares
Maladies Rares Info Services
Orphanet

r&a:_!adéu Rlares
nfo Services
orphanet

M7 Azwr. griz appel local

European Organisation for Rare Diseases - Platforme Maladies Rares
102 rue Didot - Paris 75014 - France
tel.: +33 156 5352 10 fax: +33 156 53 52 15 Brussels office: tel./fax: + 332 733 81 10
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Obezitatea si diabetul zaharat in Sindromul Prader Willi

Obezitatea este wuna din caracteristicile
definitorii ale Sindromului Prader Willi.

Daca nus-astabilit diagnosticul in copilaria mica
pe baza reducerii miscarilor fetale, a hipotoniei,
a dificultatilor de alimentatie din primele luni de
viata, a aspectului morfologic cu maini, picioare
mici, strabism, aparitia obezitatii asociata cu
retardul mintal mai mult sau mai putin accentuat
si statura mica, sunt indicii care duc la suspiciunea
de SPW.

In mod clasic, vorbim de obezitate cand
greutatea corpului depaseste cu 20% greutatea
ideala corespunzatoare varstei, inaltimii si sexului.
Pentru a afla greutatea ideala, exista tabele usor
de gasit in toate publicatiile de specialitate -
clasice sau online.

Este usor de calculat si indicele de masa
corporala. IMC = greutate (kg) / inaltime 2 (m2)

« Valoarea normala: 19-25

 Suprapondere: 25-30

» Obezitate gradul I: 30-35

o Obezitate gradul Il: 35-40

« Obezitate grava (morbida): peste 40

La varsta adulta, obezitatea este raspunzatoare
pentru deficiente cardio-pulmonare, diabet zaha-
rat tip Il, tromboflebite, edeme cronice, hernii,
exeme, artroze.

Lupta cu obezitatea prin dieta, exercitii fizice,
inceputa cat mai devreme, din prima copilarie
evita astfel complicatiile enumerate mai sus.
Obezitatea in SPW este datorata hiperfagiei
- pofta de mancare permanenta, fara senzatie
de satietate, pentru care nu s-a descoperit inca
tratament medicamentos.

In mod normal, hipotalamusul joaca un rol
important in reglarea greutatii, prin reglarea
senzatiei de foame. El are legaturi, feedback
continuu cu nivelul de zahar din organism, cu
nivelul grasimilor din organism. Tesutul gras pro-
duce substanta numita leptina. Nivelul ridicat al
leptinei inhiba apetitul. Pe langa leptina exista in
organism multi alti factori biologici care regleaza
senzatia de satietate. De exemplu colecistochinina
si PYY - o albumina reglatoare a poftei de mancare
produsa de pancreas. Un rol important il au si
substantele transmitatoare de impulsuri intre
celule nervoase, de exemplu serotonina, sau cele
cu efect asemanator opiului - endorfinele, care
influenteaza placerea de a manca. In obezitate
este un deficit de melanocortina, ca si de leptina,
in plus, in SPW sensibilitatea hipotalamusului este
scazuta la substantele reglatoare.

In ciuda acestor rezultate numeroase ale
cercetatorilor, in multe afectiuni, printre care
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si iIn SPW nu avem la dispozitie medicamente cu
ajutorul carora sa scadem in mod satisfacator
pofta de mancare.

La cresterea ponderala din SPW contribuie si
alte mecanisme: hipotomia musculara, structu-
ra psihologica, eventuala hipotiroidie sau hipo-
gonadism.

Tratamentul cu hormon de crestere poate sa
ajute la normalizarea greutatii si duce la cresterea
masei musculare, reduce riscul de diabet zaharat,
creste imunorezistenta.

In aceasta lupta permanenta cu kilogramele,
care trebuie sa devina un mod de viata, pacientul,
familia, componenta medicala si sociala trebuie
sa participe in egala masura.

Trebuie precizat, ca oricare ar fi mecanismul
de producere al obezitatii, fara aport alimentar
excesiv acesta nu se poate instala, pentru ca nu se
poate realiza tesut gras ,,din nimic”. Deci niciodata
nu trebuie acceptata ideea de ,,este gras pentru
ca sufera de SPW”. Diagnosticul precoce si lupta
permanenta stau la baza unei greutati corporale
adecvate, prin care se obtine longevitate, se
evita complicatiile, se amelioreaza calitatea vietii
pacientilor.

In obezitate este vorba de un dezechilibru
energetic pozitiv. Trebuie sa-l transformam
intr-unul negativ.

Acest deziderat se poate realiza prin:

- Organizarea unui mod de viata corespunzator;

- Regim alimentar restrictiv, stabilit cu ajutorul
medicului, a nutritionistului, a grupurilor de su-
port, a documentatiei oferite de catre asociatiile
de pacienti;

- Supravegherea bolnavului cu SPW - sa nu aiba
acces la alimente suplimentare;

- Cresterea activitatii fizice este obligatorie in
tratamentul obezitatii.

Realizarea activitatii fizice se face prin cultura
fizica libera, sau medicala. Indicatia pentru una
din aceste forme sau combinatia lor o va face
medicul, in functie de prezenta sau absenta
complicatiilor si a gradului obezitatii. Mersul pe
jos, drumetiile, bicicleta, Tnotul sunt posibilitatile
cele mai comune. Ideal este sa fie zilnice, sau de
5-6 ori pe saptamana, cu o durata de aproximativ o
ora, in functie de starea pacientului. Daca aceasta
activitate se poate organiza in mod regulat, la ore
fixe, bolnavii cu SPW fiind foarte receptivi la un
program bine stabilit, o vor accepta cu placere.

Exercitiile fizice in institutiile specializate,
spitale de recuperare, cabinete de kinetoterapie,
masaj, sunt benefice, asociate cu un regim ali-
mentar mai restrictiv. Centrele specializate pentru
obezitate pot oferi program zilnic in acest sens.




Exista o metoda din ce in ce mai raspandita, de
cura de slabire, denumita Weight Watchers. Este o
cura de slabire in grup, cu regim comun, cu kalorii
bine stabilite, cu cinci mese pe zi, o activitate
de grup saptamanala. Grupul este condus de un
specialist. Participantii pierd in greutate 0,5-
0,6 kg pe saptamana. Metoda s-ar putea adapta
si la bolnavii cu SPW, organizand un fel de grup
de suport, eventual online. Acest ritm de slabire
este ideal. In total o scadere in greutate de 1-2
kg pe luna este acceptat in mod stiintific pana la
atingerea greutatii propuse. Un ritm mai rapid de
slabire supune organismul la suferinte, tulburari
si kilogramele se reiau rapid dupa 2-3 luni. Dupa
atingerea greutatii normale, regimul se poate
schimba la unul mai usor, dar activitatea fizica
trebuie mentinuta.

Prevenirea obezitatii, slabirea bolnavului obez
cu SPW, mentinerea fostului obez in limitele
greutatii corporale propuse sunt imperative de
maxima importanta. Numai prin acest lucru se
poate asigura o buna calitate a vietii pacientilor si
se pot preveni complicatiile obezitatii.

Una din complicatiile cele mai de temut este
diabetul zaharat tip Il. Deci diabetul zaharat nu
este consecinta SPW ci o complicatie a obezitatii,
care apare destul de tarziu in evolutia bolii, dar
complicatiile lui sunt rapide.

De multe ori semnalul pentru aparitia diabetului
zaharat este:

« slabirea bolnavului, fara sa fi schimbat ceva
din modul de viata anterior;

« polidipsia si poliuria (bea si urineaza mult);

« senzatie de oboseala marcata;

Diabetul zaharat este o boala cronica,
caracterizata prin perturbarea metabolismului
glucidic, cauzata de deficitul de insulina. Se
diagnosticheaza prin hiperglicemie, glicozurie
(prezenta zaharului in urina). Se altereaza conco-
mitent metabolismul lipidelor si proteinelor, ceea
ce duce la lezarea degenerativa a arterelor. Din
aceasta cauza, complicatiile diabetului zaharat
sunt cardiopatia ischemica, ateroscleroza, arterio-
patia obliteranta a membrelor inferioare, dar si
imbolnavirea rinichilor, a ochilor.

Gravitatea acestor complicatii ameninta viata
bolnavului in timp.

In momentul cand apare diabetul zaharat la
un bolnav cu SPW, regimul alimentar, tratamentul
medicamentos trebuie respectate cu strictete.
Daca este bine echilibrat, complicatiile apar cu
mult mai tarziu.

In cazul bolnavilor cu SPW decompensarile
diabetului zaharat apar mai usor decat la ceilalti
diabetici.

Cauzele decompensarilor:

» Nerespectarea regimului alimentar - in cazul

SPW bolnavul nu rezista apetitului daca ajunge la
alimente si dulciuri, cu toate ca este constient ca
isi face rau.

* Intreruperea tratamentului medicamentos

« Eforturi fizice exagerate

« Surmenaj, stres psihic

« Interventii chirurgicale

« Infectiile - frecvente in SPW din cauza pragului
durerii foarte ridicat

Momentul in care unui bolnav cu SPW i se
stabileste diagnosticul de diabet zaharat trebuie sa
coincida cu realizarea unei legaturi foarte stranse
cu medicul. Din echipa care a conlucrat pana
acum pentru ingrijirea lui, rolul principal i revine
medicului din acest moment. Acesta stabileste
cu strictete numarul de calorii care ,trebuie”
consumate zilnic, componenta lor - hidrocarburi
(glucide), proteine, lipide si orarul meselor.

Exercitiul fizic este la fel de necesar.

Igiena corporala trebuie sa fie ireprosabila.
Susceptibilitatea crescuta a diabeticului la infectii
impune acest lucru. Ori de cate ori diabeticul cu
SPW prezinta o plaga sau numai o zgarietura,
va trebui aplicat un tratament local cu toata
constiinciozitatea. Ingrijirea danturii este la
fel de importanta, tratarea prompta a cariilor,
paradontozelor si abceselor.

Ingrijirea picioarelor cu oigiena corespunzatoa-
re, incaltaminte comoda, sosete care sa nu ingre-
uneze circulatia, este de asemenea importanta.

Daca regimul alimentar foarte strict nu este
de ajuns pentru echilibrarea diabetului zaharat
sau acesta se agraveaza in timp, este nevoie de
tratament medicamentos.

Acesta se initiaza obligator in spital. Exista
medicamente antidiabetice sub forma de tablete,
sau insulina injectabila.

Tratamentul diabetului zaharat dureaza toata
viata. Intre diabetic si medic trebuie sa existe
o stransa legatura si tratamentul nu se poate
modifica din initiativa altuia decat a medicului
curant.

Tratamentul hidromineral ocupa un loc adjuvant
la bolnavii cu diabet zaharat. Pacientii echilibrati
prin regim si tratament medicamentos pot bene-
ficia de ape minerale alcaline, carbogazoase,
sulfuroase. In timpul acestor cure, bolnavii cu SPW
pot face kinetoterapie si alte forme de exercitii
fizice, masaj, etc.

In concluzie, prin diagnosticare precoce, prin
unirea tuturor fortelor si resurselor care stau la
dispozitie pentru ingrijirea persoanelor cu SPW,
obezitatea morbida se poate preveni, se poate
reduce si astfel se poate evita diabetul zaharat si
complicatiile severe ale acestuia.

Va doresc succes in aceasta lupta!

Dr. Aurelia Szekely
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Everimente

Conferinta Europlan din Ungaria

Dorica Dan, Zsuzsa Lazar si Tiberiu
Dan au participat in zilele de 15-
16 octombrie 2010 la Conferinta
Europlan din Budapesta, organizata
pentru a oferi autoritatilor nationale
de sanatate din Ungaria instrumente
de suport pentru dezvoltarea si
implementarea Planului National de
Boli Rare, conform Recomandarilor
Consiliului  European privind bolile
rare si indicatorii Europlan.

Obiective atinse:

» Prezentarea initiativelor statelor
membre UE privind bolile rare;

o Startul unui dialog deschis cu
autoritatile de sanatate;

« Identificarea experientelor anteri-

) &) &) &) &) ) Ay =) = N
) M) M) M) 4y Ay Ay . -y H

oare si actuale- centre universitare nationale pentru bolile rare. La conferinta au fost
cu expertiza pe anumite boli rare; prezenti reprezentanti ai pacientilor, specialisti,
« |dentificarea serviciilor sociale existente. autoritatile locale si nationale, politicieni, in

Au fost stimulate dezbaterile pentru atingerea total aproximativ 150 de participanti.

consensului cu privire la importanta unei strategii Dorica Dan, presedinte APWR

Workshop - Reteaua Romana de Angioedem Ereditar

In data de 15 octombrie la
Hotel Bussines Center din
Targu-Mures a avut loc work-
shopul Reteaua Romana de
Angioedem Ereditar, orga-
nizat de domnul prof. dr.
Dumitru Moldovan.

Din partea Asociatiei Prader
Willi din Romania a participat
Baican Cosmina Anca care a
prezentat despre prezentul
si viitorul bolilor rare in
Romania.

Au fost participanti din
Elvetia, Ungaria, Germania,
Franta, Italia si nu in ultimul
rand din Romania. Partici-
pantii din strainatate au pre-
zentat si oferit informatii
despre diagnosticul de labo-
rator al angioedemului ere-
ditar, atacuri abdominale,
caracteristici ale edemului cailor respiratorii
superioare la pacientii cu AEE, activitati in retea si
dezvoltare in centrul francez de referinta pentru
angioedem, s.a. De asemenea domnul dr. Dumitru Baican Cosmina, psihopedagog APWR

o T T T T T T T T R

- M) My Ay Ay My Ay y N H

Moldovan a vorbit despre cei sase ani de activitate
in Reteaua Romana de Angioedem Ereditar:
rezultate, neimpliniri si planuri de viitor.
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Everimente

Prima Conferinta Internationala Sud Caucaziana de
Boli Rare si Medicanente Orfane

Aproape toti cei care am
participat la cea de-a Vl-a r
Conferinta Internationala
Prader Willi din Cluj in 2007
[-am cunoscut pe medicul
Albert Matevosyan din
Armenia, coordonatorul
departamentului de genetica
al Spitalului Universitar
“Merecan”, organizatorul
conferintei: Prima Conferinta
Internationala Sud
Caucaziana de Boli Rare

si Medicanente Orfane.

La aceasta conferinta au
participat reprezentanti din
partea EURORDIS si IPWSO.

e o B o Han B B N Bl |
) M) M) M) A M) M T H H

Conferinta a cuprins 2 parti, mai multe informatii pe: http://www.nhd-mda.am/ISCORD%202010/.
Prima zi dedicata conferintei a fost organizata la Universitatea de Medicina din Yerevan, si in aceasta
zi au prezentat lucrari Yann Le Cam - Director executiv EURORDIS, Domenica Taruscio - ISS Italia,
Dorica Dan - ANBRaRo si Svetlana Karoimova din Rusia.

o B B R R R B R B B |
an B Has Ran Has Ra B R B B

A doua zi a continuat cu dezbateri privind abordarea bolilor rare la nivel European si cu o sesiune
dedicata Sindromului Prader Willi condusa de reprezentanti IPWSO.

Dorica Dan, presedinte APWR
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Everimente

intalnire cu voluntarii

In data de 5 octombrie 2010, la sediul Asociatiei
Prader Willi Romania a avut loc prima intalnire din
acest an scolar cu voluntarii inclusi in proiectul
BBBS. Tema intalnirii a fost, de fapt, organizarea
si stabilirea activitatilor pentru urmatoarele

intalniri. Li s-au prezentat vountarilor contractul

de voluntariat, fisa voluntarului si s-au discutat
sarcinile si atributiile fiecaruia dintre ei.

Baican Cosmina,

psihopedagog APWR

Raport EPF seminar de toamna,
25 si 27 octombrie 2010 - Budapesta, Ungaria

European Patients Forum, impreuna
cu Asociatia Maghiara a Pacientilor cu
Osteoporoza au organizat intre 25-27
octombrie 2010 seminarul anual re-
gional in Budapesta, Ungaria. La acest
seminar au participat mai mult de 60
de reprezentanti ai pacientilor din Un-
garia, Slovacia, Bulgaria, Italia, Cehia si
Romania.
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S-a pus un accent foarte mare asupra
cresterii nivelului de implicare a pa-
cientilor tineri pentru a deveni un sprijin
puternic pentru organizatiile de pacienti.
Prin acest seminar participantii si-au
imbunatatit capacitatea de comunicare si
de advocacy pentru a influenta politicile
de sanatate ce afecteaza vietile lor dar si
a comunitatii in care acestia traiesc.

Participantii la seminar au avut oportu-
nitatea de a participa la ateliere tematice
in care s-a avut in vedere cum se poate
construi un parteneriat cu institutiile
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europene si cu reprezentantii institutiilor
de sanatate locale si cum grupurile de
pacienti pot construi relatii cu asociatiile de tineri.
Participantii si-au facut o imagine generala asupra
relatiilor dintre asociatiile de tineret si institutiile
de sanatate la nivel european si le-au fost oferite
sfaturi de buna practica pentru a deveni un
reprezentant tanar de baza al asociatiei.

La seminar a fost prezent si secretarul de stat
al Ministerului Sanatatii din Ungaria, Dr. Miklos
Szocska, care aprecizat ca: ,,Amdorit sa propunem

o tema care sa aiba drept subiect pacientul”.
Aceasta este o indicatie clara a faptului ca in
Ungaria sistemul de sanatate centrat pe pacient si
implicarea pacientilor se afla in centrul politicilor
de sanatate din Ungaria. Din Romania au fost
prezenti reprezentantii COPAC, ai ANBRaRo,
Asociatiei de Scleroza Multipla, ai Asociatiei
Persoanelor cu Thalasemie Majora.

Georgiana Nitu, presedinte Asociatia de
Fibroza Chistica din Romania

Intélnire la Ministerul Sanatatii

in ziua de 20 octombrie Dorica Dan, Irinel Radulescu
si prof. dr. Maria Puiu au participat la o intalnire
cu dna. Director Maria Varga din cadrul Unitatii de
Implementare aProgramelor din cadrul Ministerului
Sanatatii pentru a discuta stadiul in care se gaseste
Planul National de Boli Rare. De asemenea au
discutat despre achizitia de echipamente pe care
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ministerul urmeaza sa o realizeze pentru APWR in

cadrul proiectului ,,Parteneriat Norvegiano-Roman

(NoRo) pentru progres in bolile rare”, precum si

stadiul de implementare al proiectului derulat in
parteneriat.

Dorica Dan,

presedinte APWR




Everimente

A doua conferinta Est Europeana privind Sindromul Prader Willi

133 de participanti din 8 tari europene =
au participat la ,,A doua Conferinta Est
Europeana privind Sindromul Prader Willi”
care s-a tinut la Zalau in data de 29-30
octombrie. Evenimentul a fost organizat
de catre Asociatia Prader Willi din
Romania, in parteneriat cu Organizatia
Internationala privind Sindromul Prader
Willi, Asociatia Prader Willi Norvegia,
Centrul de Boli Rare Frambu din Norvegiasi
Universitatea de Medicina si Farmacie din
Timisoara. Tema principala a conferintei
a fost managementul zilnic al persoanelor
afectate de Sindrom Prader Willi.

e L
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Desi a fost o conferinta Est Europeana,
participantii prezenti, au fost in principal
din Romania si Europa de Vest. Se pare ca
cei din Europa de Est, tarile UE inca nu
sunt cu adevarat constienti de aceasta
problema si nu realizeaza inca cat de
important este sa invete unii de la altii.

Ca de obicei, vom vedea ca dupa fiecare
conferinta, ca avem mai multe intrebari
decat raspunsuri. Bolile rare, au inca
nevoie de eforturi concentrate din partea
tuturor actorilor sociali implicati, medici,
asistente medicale, asistenti sociali,
psihologi, psihiatri, educatori, de aintegra
copiii cu sindromul Prader Willi si cei cu
nevoi speciale in comunitate.
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Cu o zi inainte de conferintd am organizat
0 reuniune a Advisory Committee cu scopul
principal de a analiza stadiul de dezvoltare al
proiectului ,Parteneriat Norvegiano - Roman
(NoRo) pentru Progres in Bolile Rare” si modul in
care vom dezvolta serviciile pe care le vom oferi
dupa finalizarea implementarii proiectului.

Conferinta a fost structurata pe urmatoarele
subiecte: noutati in sindromul Prader Willi, diag-
nosticarea si managementul bolii, hormonul
de crestere, terapie, strategiile nationale, ge-
netica, epigenetica, endocrinologie, neurolo-
gie, psihiatrie ortopedie, pediatrie, aspecte
educationale, comportament, managementul greutatii, servicii sociale, tranzitia spre maturitate,
oportunitati de locuri de munca pentru persoanele cu Sindrom Prader Willi, schimburi de bune practici
si cercetare.

e EE L E L EEEE)
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O activitate pentru pacientii cu Prader Willi a fost organizata in parteneriat cu echipa de voluntari de
la Universitatea de Medicina din Timisoara. In acelasi timp am avut si un grup de pacienti la Centrul de
Recuperare, Ingrijire si Tratament ACASA. Dorica Dan, presedinte APWR
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Pagina veluntaruli

Evaluarea teorieim

Teoria mintii poate fi
definita ca si capacitatea
care se formeaza mai
ales in perioada de varsta
prescolara prin care se
dezvolta abilitatea de a
vedea in interiorul propriu si
al celorlalti in acelasi timp,
de a tine cont si de a se
raporta in comportamentele
efectuate fata de ceilalti.
Ea reprezinta cunostintele
acumulate in copilarie despre
faptul ca ceilalti oameni au
o lume interna de ganduri si
sentimente care este inde-
pendenta de starea mentala
a copilului.

) M) M) Ay M) M @ M WH H

intii in autism
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Pentru intelegerea vietii
interne a fiecaruia dintre
noi este necesara intelegerea faptului ca fiecare
dintre noi are o natura interna distincta.

Gradual, in perioada prescolara se obtine
intelegerea vietii interne a celor-lalti oameni.

Este de fapt, dezvoltarea gandirii despre gandire
(metacognitia) prin care suntem constienti ca si
ceilalti oameni au mental, ceea ce inseamna ca au
asteptari, gandesc, au opinii proprii, sentimente
proprii. Mare parte din comportamentele noastre
sunt influentate de ceea ce credem noi ca simt,
gandesc sau asteapta (doresc) ceilalti. Starile
primare care intra in studiul teoriei mintii sunt
dorintele, perceptiile, credintele, cunostintele,
gandurile, intentiile si sentimentele (Flavell
1999).

Aceasta teorie se construieste in trei pasi:

e in jurul varstei de 2 ani copilul are o
conceptie elementara despre dorinte,
sentimente, experiente percepute simplu.
Copilul intelege ca oamenii gandesc diferit,
simt, au dorinte si asteptari diferite dar
nu sunt capabili sa inteleaga ca oamenii
isi reprezinta mental atat obiectele cat si
dorintele, credintele, emotiile si sentimen-
tele lor.

« la 3 ani copilul intelege falsitatea sau
adevarul credintelor, gandurilor sau dorinte-
lor sifaptul ca acestea difera de la o persoana
la alta dar au tendinta de a explica propriile
actiuni si a celorlalti prin prisma mai mult a
dorintelor decat a opiniilor.

« la 4 ani copii inteleg influenta pe care o au
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gandurile si sentimentele oamenilor asupra
comportamentului acestora precum si faptul
ca uneori oamenii pot avea pareri care nu sunt
conforme cu realitatea (Atkinson & Hilgard).

Henry Wellman (1994,) a lansat o ipoteza

conform careia copilul autist nu are o teorie a
mentalului si din aceasta cauza acesta este pus in
mare dificultate atunci cand este pus in situatia de
intelegere a sentimentelor, dorintelor, opiniilor si
gandurilor altor persoane. Mergand mai departe,
noi oamenii ne deosebim chiar prin sentimente,
dorinte, opinii, ganduri diferite. Daca un copil
autist nu vede toate aceste particularitati la ceilalti
oameni el nu 1i va diferentia de niste obiecte. De
aici vine aparentul dezinteres, retragerea fata de
ceilalti si probemele de comunicare si interactiune
sociala, chiar daca are achizitionat limbajul si
aparent au toate achizitiile pentru a comunica si
interactiona adecvat.

Pentru o buna evaluare a teoriei mintii la copii

cu autism este de folos:

« luarea de precautii necesare realizarii unei
observatii acurate tinandu-se cont de
deficienta dintre limbajul receptiv si cel
expresiv;

« folsirea unui limbaj telegrafic, simplu, poate
fi de folos in instructiune;

» problemele de atentie trebuie bine identi-
ficate si folosit contactul vizual permanent
prin a-i reaminti copilului sa priveasca
evaluatorul, actiune care suplimenteaza
deficitul atentional al copilului si sa fim
siguri ca suntem urmariti tot timpul de copil;




de asemenea s-ar putea ca acesti copii sa
nu urmareasca materialul de testare si prin
atentionari, se pastreaza o cat mai buna
concentrare.

Evaluarea teoriei mintii in autism se face
pornind de la propunerile cercetatorilor prin
teste:

« testul credintelor false dupa Dennett,
Wimmer si Perner (1983) care stabilesc
pragul de aplicabilitate n jurul varstei de
3-4 ani;

e pe baza scenariului Saly si Anne, Baron-
Cohen, Leslie si Frith folosesc testul pentru
copiii cu sindrom Down si autism;

» Reed si Peterson doi ani mai tarziu,1990,
propun acelasi scenariu cu papusi;

» Swettenham, 1992, propune acelasi scenariu

simulat pe calculator;

Shaw, 1989, propune folosirea mamei drept

experimentator;

o Mitchell, 1990, propune chiar tehnica “promp-
ting” in unele momente cheie ale povestirii;

 Perner, Frith, Leslie si Lekaam, 1989, aplica

o alta varianta a credintelor false, testul

”Smarties”;

» Baron-Cohen, Leslie si Frith, 1986, propun
o sarcina de secventiere a imaginilor prin
care se testeaza intelegerea a 3 tipuri de
evenimente: 1. secvente cauzale fizice

simple, mecanice - intre obiecte fizice
sau o persoana si un obiect; 2. secvente

Pigina velumtaruli

social-comportamentale tip rutina; 3.
secvente intentionale - intelese ca atare
doar prin raportarea la starea mintala a
protagonistului (expectanta-credinta);

La un copil de 7 ani cu autism as aplica testul
propus de Baron-Cohen, Leslie si Frith in 1989, de
stabilire a intentionalitatii, deoarece la aceasta
varsta copilul are dezvoltate deprinderi de limbaj
sau comportamente de tip rutind. Inainte de
efectuarea testarii as intreba parintii daca copilului
ii place ceva in mod deosebit, jucarie sau un alt
obiect la care tine copilul pentru a fi folosit ca
element ajutator de substitut afectiv personal in
timpul testarii si pentru a evita schimbarile majore
din rutinele copilului. De asemenea, daca este un
copil atasat de parinte voi solicita ca acesta sa
ramana impreuna cu copilul pe toata perioada
testarii. Inainte de efectuarea testarii propriu-
zise se observa cu atentie comportamentele de
rutina ale copilului si nivelul de dezvoltare al
limbajului expresiv si receptiv pentru a putea
adapta testarea la particularitatile de dezvoltare
ale acelui copil. Instructia as face-o stabilind
parametrii de experiment-testare ceruti de
standardele de testare de genul locatiei, mediului
fizic (cabinet) care sa fie in parametri functionali.
In timpul instructiei as urmari privirea copilului
ca sa nu existe distorsiuni in atentia acestuia si
as aminti copilului sa se uite la mine in functie de
evolutia atentiei acestuia in timpul testarii.

prof. psihopedagog Groza Adriana Carmen

Ca o cinstita prada

Tot ce ma-nlantuie vine din afara
la gura vizuinei
asteptau ochii rapitori ai infricosarii

am vazut limba rosie si coltii de fiara

in lumina tubului de neon

n-am decét sa-i ies in intampinare

ca o cinstita prada

(cata asemanare intre inlantuire,
infricosare si pantecul mamei)

Porumb Darius, asistent social APWR
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Parteneriat Norvegiano - Roman (NoRo) pentru
Progresin Bolile Rare - Octombrie 2010

APWR a continuat lucrarile la constructia Centrului
Pilot de Referinta pentru Bolile Rare, profitand de
timpul frumos, propice avansarii lucrarilor. In timpul
lunii octombrie a fost conectata vechea cladire
cu corpul nou construit. In speranta ca timpul va
tine cu noi, speram sa reusim sa finalizam lucrarile
exterioare pentru a lucra la interioare dupa caderea
zapezii.

in data de 5 octombrie 2010, la sediul Asociatiei
Prader Willi Romania a avut loc prima intalnire
cu voluntarii din proiectul BBBS, din acest an
scolar. Tema intalnirii a fost, de fapt, organizarea
si stabilirea activitatilor pentru urmatoarele
intalniri. Li s-au prezentat voluntarilor contractul
de voluntariat, fisa voluntarului si s-au discutat
sarcinile si atributiile fiecaruia dintre ei.
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in toatd luna octombrie, membrii echipei APWR
au participat la diverse evenimente interne si
internationale cu scopul promovarii proiectului si a
corelarii diverselor activitati dezvoltate in proiect
cu realitatea interna si internationala.

Astfel, la inceputul lunii octombrie, Dorica Dan a
participat la Prima Conferinta Internationala Sud
Caucaziana de Boli Rare si Medicanente Orfane. La
aceasta conferinta au participat reprezentanti din
partea EURORDIS si IPWSO.

Conferinta a cuprins 2 parti, mai multe informatii
pe http://www.nhd-mda.am/ISCORD%202010/.

Prima zi dedicata conferintei a fost organizata la
Universitatea de Medicina din Yerevan, si in aceasta
zi au prezentat lucrari Yann Le Cam - Director
executiv EURORDIS, Domenica Taruscio - ISS lItalia,
Dorica Dan - ANBRaRo si Svetlana Karoimova din
Rusia.

In data de 15 octombrie la Hotel Bussines Center din
Targu-Mures a avut loc workshopul Reteaua Romana
de Angioedem Ereditar, organizat de domnul prof.
dr. Dumitru Moldovan. Din partea Asociatiei Prader
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Willi din Romania a participat Baican Cosmina Anca
care a prezentat despre prezentul si viitorul bolilor
rare in Romania.

Dorica Dan, Zsuzsa Lazar si Tiberiu Dan au participat
in zilele de 15-16 octombrie 2010 la Conferinta
Europlan din Budapesta, organizata pentru a oferi
autoritatilor nationale de sanatate din Ungaria
instrumente de suport pentru dezvoltarea si
implementarea Planului National de Boli Rare,
conform  Recomandarilor Consiliului  European
privind bolile rare si indicatorii Europlan.

in ziua de 20 octombrie, Dorica Dan, Irinel
Radulescu si prof. dr. Maria Puiu au participat la
o intalnire cu dna. director Maria Varga din cadrul
Unitatii de Implementare a Programelor din cadrul
Ministerului Sanatatii pentru a discuta stadiul
in care se gaseste Planul National de Boli Rare,
despre achizitia de echipamente pe care ministerul
urmeaza sa o realizeze pentru APWR in cadrul
proiectului ,,Parteneriat Norvegiano-Roman (NoRo)
pentru Progres in Bolile Rare”, precum si stadiul de
implementare al proiectului derulat in parteneriat.

Forumul European al Pacientilor, impreuna cu
Asociatia Maghiara a Pacientilor cu Osteoporoza au
organizat intre 25-27 octombrie 2010 seminarul anual
regional in Budapesta, Ungaria. La acest seminar
au participat mai mult de 60 de reprezentanti ai
pacientilor din Ungaria, Slovacia, Bulgaria, Italia,
Cehia si Romania.

La sfarsitul lunii am organizat o intalnire a Advisory
Committee (28 octombrie) si A doua Conferinta Est
Europeana privind Sindromul Prader Willi. Au fost
prezentate si analizate in detaliu serviciile care
urmeaza a fi demarate odata cu darea in folosinta
a Centrului Pilot si platforma eUniversitate: www.
edubolirare.ro.

De asemenea, in luna octombrie a fost organizat
un grup de pacienti cu SPW la Fundatia ACASA.
Activitatile de grup au fost organizate de Amalia
Sabau - psiholog, dr. loana Rotaru si Darius Porumb
- asistent social. In aceasta perioada, pacientii
au beneficiat si de alte consultatii si evaluari
interdisciplinare.
133 de participanti din 8 tari europene au participat
la acest eveniment care s-a tinut la Zalau in data
de 29-30 octombrie. Evenimentul a fost organizat
de catre Asociatia Prader Willi din Romania, in
parteneriat cu Organizatia Internationala privind
Sindromul Prader Willi, Asociatia Prader Willi
Norvegia, Centrul de Boli Rare Frambu din Norvegia si
Universitatea de Medicina si Farmacie din Timisoara.
Tema principala a conferintei a fost managementul
zilnic al persoanelor afectate de Sindrom Prader
Willi.

Dorica Dan, coordonator proiect




Praject Update

Norwegian — Romanian (NoRo) Partnership for
Progress in Rare Diseases - October, 2010

RPWA continued the construction work of the Pilot
Reference Center for Rare Diseases, the good
weather conditions offered the possibility to advance
properly with the construction work.

In October, the old building was connected with the
newly built body. Hopefully the good weather will
help to finish the exterior work in order to begin the
work on interiors after snowfall.

On October 5, 2010, starting with this school year,
Romanian Prader Willi Association held the first
meeting with the volunteers from the BBBS project.
The aim of the meeting was actually organizing and
defining the activities for the fallowing meetings.
Volunteers signed the voluntary contract, and were
informed about their tasks and duties.

Throughout October 2010, the Romanian Prader
Willi Association team members have participated in
various national and international events to promote
the project and the various activities developed in
the project with national and international reality.

At the beginning of October 2010, Dorica Dan
attended the First International South Caucasian
Conference on Rare Diseases and Orphan Drugs. This
conference was attended by representatives from
EURORDIS and IPWSO.

The conference consisted of two parts, more
information can be find on http://www.nhd-
mda.am/ISCORD% 202010 /. The first day of the
conference was held at the Medical University of
Yerevan, on this day, Yann Le Cam, chief executive
officer - EURORDIS, Domenica Taruscio - ISS Italy,
Dorica Dan from RONARD, Karoimova Svetlana from
Russia presented their papers.

On October 15 at the Hotel Business Center in Targu-
Mures, Hereditary Angioedema held the Romanian
Network workshop, organized by Prof. Dr. Dumitru
Moldovan. Baican Cosmina member of the Romanian
Prader Willi Association team presented a paper
about the present and the future of rare diseases
in Romania.

In 15-16 October 2010 Dorica Dan, Zsuzsa Lazar
and Tiberiu Dan attended the Europlan Conference
in Budapest, organized to provide for the national
health authorities in Hungary support tools to develop
and implement the National Plan for Rare Diseases,
according to the European Council Recommendations
on rare diseases and Europlan indicators.

On October 20, Dorica Dan, Irinel Radulescu and prof.
dr. Maria Puiu attended a meeting with Ms. Maria
Varga the director of the Programme Implementation
Unit of the Ministry of Health, to discuss about the
progress of the National Plan for Rare Diseases,
about the acquisition of equipment that the ministry
will achieve for RPWA in the Norwegian - Romanian
Partnership (NoRo) for Progress in Rare Diseases, and
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about the stage of implementation of the project in
this partnership.

European Patients Forum, together with the
Hungarian Association of Patients with Osteoporosis
organized in 25-27 October 2010 the annual regional
seminar held in Budapest, Hungary. This seminar was
attended by more than 60 patient representatives
from Hungary, Slovakia, Bulgaria, Italy, Czech
Republic and Romania.

At the end of the month (October 28) we organized a
meeting of the Advisory Committee. Were presented
and analyzed in detail the services to be started with
the opening of the Center Pilot and the eUniversity
platform: www.edubolirare.ro

Also in October we organized a group of patients
with PWS at ACASA Foundation. Group activities
were organized by Amalia Sabau - psychologist, dr.
loana Rotaru, and Darius Porumb- social worker.
During this period, patients received counseling and
interdisciplinary evaluation.

133 participants from eight European countries
attended The 2nd Eastern European Conference
on Prader Willi Syndrome, which was held in Zalau
on 29-30 October. The event was organized by the
Romanian Prader Willi Association, in partnership
with the International Organization for Prader Willi
Syndrome, Prader Willi Association from Norway,
Centre for Rare Diseases Frambu from Norway
and the University of Medicine and Pharmacy from
Timisoara. The main theme of the conference was
the daily management of individuals affected by
Prader Willi Syndrome.

Dorica Dan, project coordinator
Traducere Cosmina Baican si Emese Darko
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