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In 2010, de Craciun am fost mai buni!

Cu ocazia sarbatorilor de iarna, Asociatia Prader Willi din Romania, in colaborare cu Asociatia Jude-
teana ,,Sportul pentru toti” din Salaj, a organizat activitatea ,,De Craciun sa fim mai buni!”.
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Prima intalnire EUCERD - European Union Committee
of Experts in Rare Diseases 09-10 decembrie 2010, Luxemburg

in deschiderea intalnirii DL. Nick Fahy (DG Sanco) a salutat participantii la prima intélnire a Comi-
tetului de experti privind bolile rare al Uniunii Europene (EUCERD). El a subliniat in primul rand
natura unica a EUCERD: de obicei comisiile Uniunii Europene sunt prezidate de catre Comisia Euro-
peana, dar, in acest caz, datorita naturii bolilor rare si importantei implicarii multor actori sociali
din domeniu, CE a extins compozitia normala a unui astfel de comitet.
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ROAD - Romanian Aid Distribution

Misiunea noastra

Sa oferim ajutor persoanelor in varsta, vulnerabile
si nevoiase din Romania prin distribuirea de
ajutoare.

incurajarea credintei crestine prin promovarea si
sustinerea bisericilor romanesti.

ROAD s-a infiintat in anul 1993, in urma unei
vizite facute in Romania de catre membrul nostru
fondator Nick Mayo. El a vizitat Romania cu un
grup de voluntari de la Southampton pentru a
pune dusuri intr-un orfelinat din orasul Jibou, in
apropiere de Zalau, in judetul Salaj, oras situat in
regiunea de nord-vest a Transilvaniei - regiunea in
care ROAD continua sa lucreze.
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S-a format ca fiind un grup informal de prieteni
care s-au implicat in activitatea de strangere de
fonduri si colectare de produse, pe care le-am
transportat apoi in Romania pentru a le distribui
personal acolo unde era nevoie. Membrii ROAD sunt
oameni obisnuiti din diferite categorii sociale, care
fac voluntariat si care considera ca ceea ce facem
este important. O mare parte a acestui lucru se
datoreaza faptului ca luam si distribuim ajutoare
personal pentru cei care au nevoie. Suntem mandri
de faptul ca ROAD a schimbat viata multor oameni,
si dupa atata timp nu avem persoane angajate
doar voluntari. Facem acest lucru pentru caritate
nu pentru a avea vreun profit.

Romanian Aid Distribution este implicat in mai
multe proiecte.

,Pasi Spre Viitor” este de departe cel mai
mare proiect derulat de ROAD. Este un bloc de
apartamente care a fost dat in folosinta fara a
plati chirie la ROAD pentru o perioada minima de
zece ani. Partenerii nostri in acest proiect sunt
Clubul Rotary din Woodhall Spa, Consiliul Local
Zalau, Clubul Rotary din Zalau, Asociatia Prader
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Willi din Romania (APWR) si Fundatia Acasa. in
afara de parter, care a fost transformat intr-un
adapost de noapte, cladirea a fost abandonata.
Cei de la ROAD au fost de acord sa renoveze restul
de trei etaje pentru a fi folosit drept Centru Social
de Urgenta.

in fiecare an, Romanian Aid Distribution,
colecteaza, transporta si distribuie sute de cadouri
de Craciun si jucarii copiilor din scoli, orfelinate
si spitale.

Am sustinut multe Biserici de-a lungul anilor,
am construit scoli duminicale (care au fost apoi
utilizate pe post de clinici), am luat scaune,
biblii si echipamente muzicale. Prin intermediul
bisericilor am ajutat la distribuirea de pachete cu
alimente, imbracaminte si produse de toaleta.

Romanian Aid Distribution a ajutat CITO - (Centrul
de Integrare prin Terapie Ocupationala), cu radia-
toare, am adus persoane care au pictat usile si
ferestrele, s-au adus masini de tricotat si cusut,
materiale si altele.

L LELLLELEL)
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La fiecare calatorie in Romania cumparam produse
facute manual si revedem vechi prieteni.

De-a lungul anilor am furnizat spitalelor o multime
de echipamente, cum ar fi paturi, noptiere,
lenjerie de pat, uniforme, si unele materiale de
unica folosinta, de exemplu bandaje, etc.

ROAD a sprijinit acoperirea contributiei financiare
a APWR in proiectul NoRo.

Informatii preluate de pe
www.romaid.org.uk




Pirtiers presents

ROAD - Romanian Aid Distribution

Mission Statement

To provide relief to the elderly, vulnerable and
needy people of Romania by distribution of aid.

To advance the Christian faith by promoting,
supporting and encouraging Romanian churches.

ROAD was conceived in 1993 following a visit to
Romania by our founder member Nick Mayo. He
travelled to Romania with a group of volunteers
from Southampton to fit showers in an Orphanage
in the town of Jibou, near to Zalau in the County
of Salaj, which is in the North Western region of
Transylvania - the region ROAD have continued to
work in.
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It became established as an informal group of
friends who involved themselves in fund raising
activity and collection of useful items, which
we then transported to Romania to personally
distribute at the point of need. ROAD members
are ordinary people from all walks of life who
volunteer and who see that what we do makes a
difference. Much of this is due to the fact we take
and distribute aid personally to those who most
need it and are able to witness
the results. We are proud of
the fact that ROAD has made a
difference to so many people’s
lives and yet we are still com-
pletely run by volunteers and
have no employees. This enables
us to be a not for profit charity.

Romanian Aid Distribution is in-
volved in many projects.

”Pasi Spre Viitor” or ”Steps to
the Future” is by far the largest
project undertaken by ROAD.
It is a four storey apartment
block which was ‘donated’ rent

BHH PPN HH H H .

free to ROAD for a minimum period of ten years.
Our partners in this project are the Rotary Club
of Woodhall Spa, Zalau City Council, Rotary Club
of Zalau, Association Prader Willi of Romania
(APWR) and the Acasa Foundation. The building
was derelict apart from the ground floor, which
had been converted into a night shelter. ROAD
had agreed to renovate the remaining three floors
in order for it to be used as an Emergency Social
Centre.

Each year Romanian Aid Distribution collect,
transport and distribute hundreds of Christmas
Presents and toys to school children and those in
orphanages and hospital.

They have supported many Churches over the
years, building Sunday Schools (which were then
used as part of a clinic program), we have taken
chairs, bibles and musical equipment. We have
helped distribute food parcels, clothing, and
toiletries through the Churches.

Romanian Aid Distribution was able to help
C.I.T.O - (Centre for Integration through Therapy
Occupational) with the supply of radiators; mem-
bers who painted the doors and windows; knitting
and sewing machines; materials and more. It is
always somewhere we visit on each trip to Romania
to buy some of the handmade items and catch up
with old friends.

Over the years they have been able to supply
hospitals with a lot of equipment such as beds,
bedside cabinets, bedding, uniforms, medical
cabinets and some medical disposables, such as
bandages etc.

ROAD has supported RPWA to enssure the financial
contribution of the organization in the NORO
PROJECT.

- N A B A A A A A A
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Porfiria

Definitie clinica

Porfiria este o este o boala genetica rara,
determinata de mutatii ale genei care codifica o
enzima cu rol in metabolismul hemului. Aceasta
tulburare in sinteza hemului determina acumularea
in tesuturi a unor substante intermediare ale
acestei sinteze, porfirinele.

Hemul este o molecula vitala pentru intreg
organismul, fiind o componenta a hemoglobinei,
molecula care transporta oxigenul in sange.

Aspecte genetice

Porfiria este o boala genica, transmisa autozo-
mal dominant si caracterizata biochimic prin
acumularea de porfirine, protoporfirine si
coproporfirine fotosensibilizante. In plus, 1in
cursul atacurilor acute sistemice (generalizate) au
fost descoperite nivele mari ale unor precursori
ai porfirinelor: porfobilinogen si acid amino-
levulinic.

Aceste episoade acute sunt cauzate de disfunctia
sistemului nervos central, autonom si periferic,
care par a fi efectele alterarii sintezei hemului la
nivel neuronal.

Semne clinice

Tabloul clinic este diferit, in functie de forma
de porfirie, corespunzand mutatiilor genelor
diferitelor enzime ale sintezei hemului. Aparita
simptomelor este variabila, unele survenind in
cursul copilariei, altele la varsta adulta.

» Protoporfiria: se manifesta din perioada co-
pilariei, prin usoare tulburari cutanate, dupa
expunerea la soare.

o Porfiria intermitentd acutd: se manifesta de
cele mai multe ori la varsta adulta, prin dureri
abdominale acute, uneori crampe, slabiciune
musculara si tulburari psihice. Urina devine
rosie atunci cand este pastrata la aer. Aceste
episoade acute sau crize sunt determinate de
administrarea unor medicamente, ca barbi-
turicele, contraceptivele orale, sulfamidele si
fenitoina.

» Porfiria varietaga sau mixtd: este asemanatoa-
re porfiriei intermitente acute dar subiectul
prezinta, in plus, vezicule pe regiunile cutanate
expuse la soare.

« Coproporfiria ereditard: seamana, de asemenea
cu porfiria intermitenta acuta, manifestan-
du-se prin anomalii cutanate.

e Porfiria cutanatd tardiva: este forma cea mai
frecventa, se manifesta mai ales la varsta
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adulta si se traduce prin vezicule cutanate
dupa expunerea la soare. In caz de ranire,
cicatrizarea este indelungata. Urinele sunt
adesea rosietice sau cafenii. Tulburarile sunt
declansate de afectari hepatice, uneori de
origine alcoolica.
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» Porfiria eritropoieticda congenitald: se manifes-
ta de la nastere prin eruptii cutanate, cresterea
volumului splinei, coloratie rosie a dintilor
si accidente hemolitice acute (distrugerea
subita a unei mari cantitati de globule rosii).
Manifestarile clinice ale bolii pot cuprinde
fotosensibilitate cutanata, manifestari neuro-
logice sau ambele. Boala este determinata de
nivelele scazute ale enzimei responsabile de
una dintre etapele sintezei hemului.

Porfiria variegata se manifesta de obicei dupa
pubertate. Un atac porfirinic este descris ca un
discomfort abdominal care progreseaza in cateva
ore pana la o durere severa, care se extinde in
spate si coapse. Se pot asocia: greata, varsaturi,
constipatie, hipertensiune arteriala, tahicardie,
anxietate si agitatie. Paralizia nervilor centrali,
detresa respiratorie, confuzia si comportamentul
bizar, convulsiile si coma se pot instala chiar inainte
ca pacientul sa se prezinte la medic. Atacurile
de porfirie variegata sunt in general asociate cu
ingestia unor medicamente, modificarile hormo-
nale din sarcina, menstruatie, infectii.

Manifestarile cutanate sunt reprezentate de le-
ziuni determinate de lumina solara: hipertricoza,
depigmentare, modificari sclerodermale si textura
brazdata. Copiii cu porfiria variegata homozigota
prezinta fotosensibilitate extrema, care determina
leziuni mutilante. Semnele sistemice apar mai rar
decat in porfiria acuta intermitenta.

Durerea fiind extrem de severa iar varsaturile
incontrolabile pot conduce la deshidratare. Tul-
burarile neurologice determina sechele. Slabi-
ciunea initiala a membrelor progreseaza spre
cvadripareza areflexiva. Detresa respiratorie poa-
te deveni profunda iar frecventa cardiaca si pre-
siunea sanguina pot creste marcat. In timpul aces-
tor crize urina eliminata este portocalie sau rosie
iar functia intestinala este dereglata.




Uneori se adauga convulsii, dezorientare,
agitatie, stari maniacale sau depresive,
comportament schizofrenic, coma.

Aceste manifestari grave sunt datorate ence-
falopatiei metabolice instalate in timpul cri-
zei de porfirie variegata. In atacurile severe
se produc: hipervolemie, hiponatremie, hipo-
magnezemie, excretie inadecvata de saruri
renale, hormon antidiuretic sau infuzie
inadecvata de fluide.

Stabilirea diagnosticului
Metode de diagnostic

Teste de laborator

™™™

""" ™™™

» intimpul fazei acute a bolii nivelul porfirinei
urinare este crescut

 acidul aminolevulinic urinar si nivelul de porfo-
bilinogen sunt crescute in timpul atacurilor dar
se normalizeaza intre atacuri

« excretia fecala totala de porfirine este ridicata,
cu excretia de protoporfirind mai mare decat
cea de coproporfirina

« nivelul de porfirina eritrocitara este normal la
pacientii heterozigoti

« nivelul plasmatic de porfirine este intotdeauna
ridicat la pacientii simptomatici, fluorescenta
detectata prin spectrofluorometrie fiind testul
diagnostic de electie

« anomaliile porfirinelor din urina, fecale si
plasma se normalizeaza intre atacuri sau raman
ridicate, la un anumit nivel

« cresterea nivelului de porfirina biliara este cel
mai sensibil test biochimic intre atacuri

« evaluarea oxidazei protoporfinogenului este
dificila
« analiza mutatiilor genei este importanta pentru

a identifica persoanele care prezinta mutatia
dar sunt asimptomatice

P HHHHHHHDH

Examenul histologic

Pune in evidenta: bule subepidermice, cu infiltrat
inflamator limfocitiar redus. Vasele sangvine sunt
ingrosate, hialinizate. Sunt prezente imunoglo-
buline si depozite de complement perivascular si
in jonctiunile dermoepidermice.

Diagnosticul diferential se face cu urmatoarele
afectiuni: fotosensibilitatea indusa de medica-
mente, epidermoliza buloasa, porfiria eritropoie-
tica, coproporfiria ereditara, porfiria acuta inter-
mitenta, lupus eritematos bulos, porfiria cutanata
tardiva, pseudoporfiria.

Sfat genetic

Porfiria variegata este determinata dominant auto-
zomal, deci va fi transmisa la 50% dintre urmasii
unui parinte care prezinta gena cu mutatie.

Majoritatea persoanelor care prezinta gena cu mu-
tatie raman asimptomatici (gena nu se manifesta
clinic) dar aceste persoane au risc de a manifesta
semnele clinice ale bolii daca sunt expuse la
factori de mediu (de obicei medicamente). Daca un
bolnav prezinta gena dominanta cu mutatie in doza
dubla (este homozigot pentru mutatia
specifica), el va avea manifestari mai
mai severe, aparute inca din copilarie.

Un istoric familial de porfirie varie-
gata poate, deci, sa nu fie prezent.
Studiile de penetranta clinica ale bolii
au descoperit ca aproximativ 60% dintre
indivizii care prezinta doar o mutatie
a genei implicate raman purtatori
silentiosi. Pentru cei 40% care manifesta
boala, foto-sensibilitatea este singura
sau prin-cipala manifestare clinica, in
timp ce doar o mica parte (4%) dintre
bolnavi manifesta in plus si tulburari
neurologice.
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Evolutie si prognostic

Numerosi bolnavi sunt asimptomatici. Cand devin
simptomatici pot manifesta atacuri similare cu
cele ale porfiriei acute intermitente, distructie
cutanata.

Formele foarte diferite de porfirie prezinta mani-
festari si evolutie diferite.

Posibilitati de tratament, ingrijire si urmdrire

Atacurile usoare de porfirie variegata se pot rezolva
in cateva zile, cu un tratament conservator.

Cele care evolueaza cu varsaturi sau semne de
neuropatie vor fi tratate prin administrarea unui
analog de hem, timp de 4 zile.

Atacurile profunde, care trec nerecunoscute sau
tratate inadecvat, pot progresa, determinand de-
bilitate pe termen lung sau deces.

Se recomanda administrare intravenoasa de glu-
coza si de analogi ai hemului, care inhiba sinteza
hepatica de acid aminolevulinic.

Atacurile usoare, cele la care durerea poate fi
controlata cu acetaminofen, aspirina sau codeina
si la care nu se instaleaza varsaturile, se pot remite
in 1-2 zile, cu terapie conservativa.

Trebuie eliminat orice medicament porfinogenic
(care declanseaza atacul).

Activitatea de voluntariat

Asociatia Prader Willi din Romania este o asocia-
tie, care are ca obiectiv cresterea calitatii vietii
persoanelor afectate de Sindromul Prader Willi si
alte boli genetice rare. Aceasta imbunatatire a
calitatii vietii, este posibila printr-o diagnosticare
timpurie si de asemenea prin interventii timpurii,
specifice fiecarei persoane afectate si familiei.

Am ales sa fac voluntariat in cadrul Asociatiei Pra-
der Willi din Romania deoarece, obiectivele aces-
teia coincid atat cu domeniul meu de activitate
cat si cu viziunea mea asupra unei viitoare cariere
in domeniul Psihologiei - Consilierii Genetice.

Tn cadrul acestei asociatii am avut ocazia de a co-
labora si ajuta personalul specializat (psiholog,
psihopedagog) in activitatile de terapie cu co-
piii. Astfel am interactionat cu copiii i am reu-
sit sa-mi pun n aplicare cunostintele si practicile
dobandite in cadrul facultatii, si anume tehnici:
ABA, TEACH, PECS si terapie ocupationala.

Ajutorul meu a constat in principal, in pregati-
rea instrumentelor necesare pentru terapie si in
sustinerea copiilor in terapie (ajutarea acestora
in realizarea sarcinilor primite). Din fericire, sunt
nevoita sa mentionez faptul ca la inceput aveam
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Se recomanda aport adecvat de
carbohidrati.

lichide si

Pacientii trebuie sa evite administrarea de
medicamente fara indicatia medicului. Trebuie
sa evite dietele cu restrictie de glucide si sa-si
limiteze consumul de alcool si fumatul, fluctuatiile
hormonilor steroizi, infectiile si alti factori de
stres.

Viata cotidiana

Fotosensibilitatea cutanata poate determina
dificultate in efectuarea muncii manuale si
limitarea activitatilor zilnice.

Tulburarile neuroviscerale variaza de la simptome
relativ usoare, care se remit spontan, pana la
crize profunde, care pot fi fatale sau determina
incapacitante pentru luni sau ani de zile.

Paraliziile care apar in timpul atacurilor acute
si care nu se remit adecvat dupa tratament, pot
persista pentru perioade lungi sau se pot ameliora
in cateva luni.

Pot fi necesare programe complexe de reabilita-
re.

Prof. dr. Maria Puiu,
Universitatea de Medicind si Farmacie, Timisoara

mult mai multa munca de sustinere fizica a copii-
lor, dar cu timpul am ajuns doar sa asist deoarece
copiii au inregistrat progrese, aveau nevoie doar
de prompteri verbali inclusiv in unele sarcini noi,
ceea ce este o realizare extrem de importanta
mai ales in cazul copiilor cu autism.

Recent am participat la evenimentul ,,De Craciun
sa fim mai buni” din cadrul proiectului Big Brother
Big Sister, desfasurat la Scoala Generala Corneliu
Coposu, unde copiii cu diferite dizabilitati au fost
implicati in activitati si jocuri pentru care au fost
premiati si au primit cadouri de la Mos Craciun.
Acest eveniment a fost menit sa aduca bucurie si
zambet pe buzele copiilor, iar acesta si-a indepli-
nit prin excelenta obiectivul.

in concluzie as vrea sa adaug ca prin aceste acti-
vitati realizate in programul de voluntariat, am
dobandit mult mai multa experienta in lucrul cu
copiii, si de ce nu, si cu familia acestora.

Consider ca Asociatia Prader Willi din Romania
este cel mai bun lucru realizat pentru comunitate
si inclusiv tara noastra.

Cuibus Paula,
voluntar APWR
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In 2010, de Craciun am fost mai buni!

Cu ocazia sarbatorilor de iarna,
Asociatia Prader Willi din Roma-
nia, in colaborare cu Asociatia
Judeteana ,,Sportul pentru toti”
din Salaj, a organizat activitatea
,,De Craciun sa fim mai buni!”.

in data de 19 decembrie 2010,
incepand cu orele 16:00, la
Scoala Gimnaziala Corneliu Co-
posu din Zalau, 30 de copii cu
dizabilitati, sprijiniti de volun-
tari, s-au intrecut prin activi-
tati sportive, jocuri interactive,
dans si colinde.

ﬂ
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Pana la finalul competitiei, ambele echipe au
ajuns pe locul I, concurentii fiind premiati chiar
de Mos Craciun, ,,prezent la datorie” si in acest
an.

Cu promisiunea ca va veni si la anul, Mosul a ple-
cat cu sufletul incarcat de bucurie, dupa ce a
ascultat colindele si poeziile pe care copii le-au
pregatit pentru el. Si nu doar Mosul, ci si toti cei
care am fost prezenti si care inca o data am de-
venit constienti ca nimic nu este mai important
decat a aduce un zambet pe buzele unor copii
care sunt in competitie cu obstacolele pe care
viata le aduce.

Maria Brazdau, asistent social APWR

Pentru toti cei prezenti, intitularea activitatii
,,De Craciun sa fim mai buni!” a avut o dubla
semnificatie, pe de o parte ajutand la induce-
rea spiritului competitiv in intrecerea pe echi-
pe, iar pe de alta parte prin atmosfera calda
creata in cadrul evenimentului.

e

Jocurile care au pus la incercare cele doua
echipe au avut mult haz, reusind sa ne bine
dispuna si sa ii antreneze si pe apartinatori in
incurajarea concurentilor.

e B B Bl B B oo Moo B M
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Everimente

Prima intalnire EUCERD — European Union
Committee of Experts in Rare Diseases

09-10 decembrie 2010, Luxemburg

In deschiderea intdlnirii DI. Nick Fahy (DG
Sanco) a salutat participantii la prima
intalnire a Comitetului de experti privind
bolile rare al Uniunii Europene (EUCERD).
El a subliniat in primul rand natura uni-
cd a EUCERD: de obicei comisiile Uniunii
Europene sunt prezidate de catre Comisia
Europeand, dar, in acest caz, datoritd
naturii bolilor rare si importantei
implicdrii multor actori sociali din
domeniu, CE a extins compozitia normald
a unui astfel de comitet.

Dl Fahy a amintit apoi motivatia infiintarii EUCERD
si rolul UE in domeniul bolilor rare: UE joaca un
rol de sprijin in materie de sanatate, desi respon-
sabilitatea principala pentru organizarea de ingri-
jire a sanatatii revine statelor membre (SM). Se
acorda sprijin in domeniile in care activitatile pot
functiona doar cu sprijin european: domeniul bo-
lilor rare (RD) a fost identificat de catre institutii,
autoritati si expertii ca fiind unul dintre aceste
domenii. Finantarea pentru bolile rare este asigu-
rata de catre Directia Generala pentru Cercetare
(DG Research) si Directia Generala pentru Sanata-
te si Consumatori (DG SANCO), pentru a promova
reunirea de cunostinte la nivel european.

O serie de actiuni individuale si de proiecte au
fost dezvoltate in timp si s-a dorit aducerea aces-
tor actiuni impreuna, intr-o strategie la nivel UE.
DL. Antoni Montserrat, a explicat in detaliu pro-
cesul de infiintare a comisiei, incepand cu publi-

carea deciziei Comisiei din 30 noiembrie 2009.
Aceasta a fost urmata de numirea de reprezen-
tanti ai statelor membre dupa ce o scrisoare a
fost trimisa delegatiilor permanente la Bruxelles,
cerandu-le sa desemneze un reprezentant. Rep-
rezentantii statelor AELS plus Croatia au fost de
asemenea nominalizati. O exprimare a interesului
a fost lansata pentru reprezentantii grupurilor de
interese: reprezentanti ai organizatiilor pacien-
tilor, reprezentanti din industria farmaceutica,
reprezentanti ai proiectelor majore in derulare
sau derulate in domeniul bolilor rare, finantate
prin programe de actiune comunitara in domeniul
sanatatii. Acesti reprezentanti au fost apoi selec-
tati de catre un comitet de selectie interna, iar
rezultatele au fost publicate in Decizia Comisiei
din 27 iulie 2010.
Ségolene Aymé, dupa ce a condus Rare Diseases
Task Force a fost votata presedinte a EUCERD. Ea
a prezentat activitatile curente ,,Actiunea comu-
na pentru sprijin stiintific” la activitatile fostei CE
boli rare Task Force / EUCERD, cele trei obiective
principale si grupurile de lucru ale contractului
actual: initiativele si masurile de stimulare in do-
meniul bolilor rare, indicatorii pentru boli rare,
codificarea si clasificarea bolilor rare. De aseme-
nea, a prezentat si workshopurile organizate in
timp, in conformitate cu contractul actual, a fost
prezentata strategia de evaluare, au fost stabilite
si agreate noile directii de actiune. Reprezentantii
pacientilor/ EURORDIS au insistat pentru un grup
de lucru privind serviciile sociale pentru pacientii
cu boli rare in Europa.

Dorica Dan, presedinte APWR

Intalnire Innovation Norway

14 decembrie 2010, Bucuresti

In ziua de 14 decembrie a fost
organizata la Bucuresti o intalnire a
organizatiilor si institutiilor care au
in derulare proiecte in cadrul
Programului Norvegian de Cooperare
si Dezvoltare Sustenabild in Romdnia
si Bulgaria. Au participat promotorii
si partenerii din proiecte.
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Tn cadrul intalnirii s-a evaluat stadiul de implementare
a proiectelor, au fost analizate diverse situatii si a fost
completat un chestionar de evaluare privind colabora-
rea cu Innovation Norway. De asemenea, a fost menti-
onat si viitorul program de finantare, cu precizarea ca
negocierile inca nu s-au incheiat.

Intalnirea a fost deosebit de pozitiva si a oferit sansa
partenerilor sa se intalneasca si sa analizeze stadiul
proiectelor.

Dorica Dan, presedinte APWR




Play Decide- Timisoara

Sambata, ora 10 am, in cele doua sali de
curs ale Spitalului Clinic de Urgenta pentru
Copii ,,LOUIS TURCANU”, Timisoara, d-na
prof. Maria Puiu, impreuna cu voluntarii
pentru boli rare din cadrul Organizatiei
wSalvati Copiii”, filiala Timis si ai Aliantei
Nationale pentru Boli Rare din Romania si
cu colaboratorii Asociatiei Prader Willi din
Romania au organizat jocul ,,Play Decide”
pe tema bolilor rare.

Subiectele abordate au fost ,,Screening-ul
neonatal” si ,Diagnosticarea, informarea
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pacientului si consilierea genetica”.

S-au format 4 grupe, cu un total de 27 de jucatori,
4 moderatori si 3 observatori din randul medicilor
de specialitate in Genetica. Printre participanti, s-a
aflat si un tanar diagnosticat cu hemofilie, o boala
rara. Si el a fost incantat sa participe la acest joc.

D-na presedinte a Asociatiei Prader Willi din Roma-
nia, Dorica Dan, a tinut cuvantul de deschidere,
subliniind importanta informarii populatiei genera-
le asupra problematicii bolilor rare in Romania.

Activitate de Craciun

Avand in vedere ca luna decembrie e luna cand
toti ne adunam la un loc si suntem impreuna cu
cei dragi, luna cand impartim cadouri, dar mai
ales luna in care toti avem inimile pline de iubire
si sperantd, Asociatia Werdnig Hoffman s-a gandit
sa faca un mic spectacol de colinde sustinut de
catre voluntari la sediul asociatiei. Astfel, cu ca-
teva zile inainte de
Craciun voluntarii au
impodobit bradul si
sala unde erau astep-
tati membrii, spon-
sori oficiali si oricine
dorea sa fie alaturi
de Asociatia Werdnig
Hoffman. Voluntarii
ne-au pregatit cele
mai frumoase si cu-
noscute colinzi pe
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Amai precizat ca fiecare dintre noi putem contribui
la imbunatatirea nivelului de informare si astfel, a
calitatii vietii persoanelor cu dizabilitati produse
de bolile rare.

Jocurile au decurs foarte bine, participantii impli-
candu-se activ si contribuind, alaturi de intregul
grup, la elaborarea concluziilor pentru temele dis-
cutate.

Jurca Simina lulia-Elena, voluntar boli rare

roase petrecute impreuna! Dar aceasta nu a fost
totul! Ne place sa ne implicam si in activitatile
scolare, sa colaboram cu scoli deoarece credem
ca e important sa le explici copiilor ce inseamna o
persoana care sufera de o dizabilitate, de o boala
rara, asa ca, in ultima zi de scoala, membrii im-
preuna cu voluntarii au participat la spectacolele
de colinzi susti-
nute de scoli si
au acordat mici
cadouri elevilor.
Desigur  dupa
spectacol ele-
vii s-au imprie-
tenit cu mem-
brii nostri si au
povestit impre-
una. Si tot in
aceeasi zi, am
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care ne-au rugat sa
le cantam impreuna cu ei. Dar avand in vedere
ca e si luna cadourilor, pe la mijlocul acestui mic
spectacol am acordat tuturor membrilor cadouri
din partea asociatiei. Am impartit si calendare pe
care era tiparita poza de grup din tabara Bobald,
asta ca sa ne aduca aminte de acele zile caldu-

participat si la
un spectacol de colinzi sustinut tot de elevi la Bi-
serica Greco - Catolica ,,Sf. Andrei” din Carei.

Veres Robert,
presedinte Asociatia Werdnig Hoffman
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Everimente

Amendamentul la directiva ,,Cross Border”

Amendamentul 24

Paragraf 36a (nou)

(36a) Bolile rare au o prevalenta de mai putin
de 5 persoane afectate la 10.000, in conformi-
tate cu Regulamentul (CE) Nr. 141/2000 al Par-
lamentului European si al Consiliului din 16 de-
cembrie 1999 cu privire la produsele medicina-
le orfane*, si toate sunt serioase, cronice si de
cele mai multe ori fatale. Unii pacienti afectati
de boli rare trebuie sa faca fata unor dificultati
in identificarea unui diagnostic si a unui trata-
ment pentru a-si imbunatati calitatea vietii si
pentru a creste speranta de viata, fapt de ase-
menea recunoscut de Recomandarea Consiliului
din 8 iunie 2010 cu privire la actiunile din do-
meniul bolilor rare.**

*0J L18, 22.1.2000, p.1

**0J C 151, 3.7.2009, p.7

CONSILIUL PROPUNE INTRODUCEREA ACESTUI NOU
PARAGRAF DUPA PARAGRAFUL 48

Propunerea de compromis a Consiliului

Articol 8, Paragraf 4a (nou)

Cand un pacient afectat sau suspectat de a fi
afectat de boli rare aplica pentru o pre-auto-
rizare, o evaluare clinica poate fi realizata de
catre expertii din domeniu. Daca nu se gasesc
experti in Statele Membre, sau daca opinia ex-
pertilor este neconcludenta, Statele Membre
pot solicita consiliere stiintifica.

Comisia va sprijini Statele Membre in a coopera
pentru dezvoltarea capacitatii de diagnostic si
tratament, in special in scopul de a:
(a)constientiza specialistii din sanatate cu privi-
re la instrumentele disponibile la nivelul Uniu-
nii Europene, instrumente care sa ii sprijine in
diagnosticarea corecta a bolilor rare, in special
baza de date Orphanet, si retelele europene de
referinta;

(b) constientiza pacientii, specialistii din sana-
tate si contribuabilii la serviciile de sanatate cu
privire la posibilitatile oferite de Regulamentul
(CE) nr. 883/2004 privind trimiterea pacientilor
cu boli rare catre alte State Membre, chiar si
pentru diagnostic si tratamente nedisponibile in
Statul Membru de provenienta.

2010 - Anul European pentru combaterea saraciei

si excluziunii sociale

Anul de combatere a saraciei s-a incheiat, saracia
a ramas...

Pe 8 decembrie, Ministerul Muncii, Familiei si Pro-
tectiei Sociale (MMFPS), a incheiat printr-o con-
ferinta cu caracter festiv ,,Anul european pen-
tru combaterea saraciei si excluziunii sociale”.
Evenimentul, desfasurat la Palatul Parlamentului,
a reunit organizatii guvernamentale si neguver-
namentale, precum si reprezentanti ai grupurilor
afectate de excluziunea sociala.

Anul 2010 a fost declarat de Uniunea Europeana
»Anul pentru combaterea saraciei si excluziu-
nii sociale”, obiectivul fiind sensibilizarea opiniei
publice fata de problematica saraciei si excluziu-
nii sociale. De asemenea, statele membre UE si-
au luat angajamentul politic de a combate cele
doua fenomene.

n Romania, activititile legate de acest proiect au
fost derulate de MMFPS si au fost concentrate in
jurul a patru obiective:

« Recunoasterea dreptului la o viata demna si la
un rol activ in societatea celor care traiesc in
saracie si sunt exclusi social;

« Stimularea responsabilitatii comune si a parti-
ciparii la lupta impotriva saraciei;
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» Promovarea incluziunii sociale si obtinerea
unui angajament politic care sa duca la actiuni
concrete de eradicare a saraciei si de comba-
tere a excluziunii sociale;

« Asumarea acestor obiective de intreaga socie-
tate.

Olimpiada Copiilor ,,Pentru viitor”, concursul jur-
nalistic ,,Jurnalistul-Actor social” si campania de
informare si promovare a drepturilor sociale, au
fost principalele activitati desfasurate in Romania
in anul pentru combaterea saraciei si excluziu-
nii sociale. Olimpiada copiilor ,,Pentru viitor”,
a avut ca scop valorificarea potentialului intelec-
tual si social al copiilor cu inclinatii deosebite,
dar care se afla intr-o situatie de vulnerabilitate.
Peste 400 de copii cu varste cuprinse intre 10 si 14
ani, au participat la olimpiada. Probele competi-
tiei au vizat talentele individuale ale participan-
tilor si modul in care se pot exprima prin limbajul
artistic si prin intiativele personale.
Competitia ,,Jurnalistul-actor social” s-a adresat
jurnalistilor specializati pe subiecte sociale, care
s-au implicat prin scris in combaterea saraciei si a
excluziunii sociale.

Irinel Radulescu,

PR Manager APWR




Everimente

Spectacol la Casa de Cultura a Sindicatelor

in data de 12 decembrie la orele 16.00 la
Casa de Cultura a Sindicatelor a avut loc un
spectacol caritabil pentru copii afectati de
boli rare, spectacol organizat de tinerii din
Tineretul Social Democrat (TSD) Zalau.

Au fost invitati sa ne incante cu vocea lor
atat interpretand colinde dar si cantece
populare cunoscute, mai multi interpreti
indragiti de muzica populara printre care
si ansamblul Columna si Corul Seminarului
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Teologic din Zalau.
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Intrarea la spectacol a fost
libera iar suma adunata,
din donatii 3000 RON va fi
folosita pentru organizarea
unui weekend terapeutic
pentru copiii cu tulburari
din spectrul autistic, care
participa la sedintele de
interventie personalizata
la Asociatia Prader Willi
din Romania.

Baican Cosmina,
psihopedagog APWR
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Intlnirea Consiliului
Aliantelor Nationale

12 decembrie Paris

In cadrul Consiliului Aliantelor Nationa-
le au fost analizate directiile de actiu-

ne pentru Campania de Ziua Bolilor Rare

din februarie 2011. A fost votat sloganul:

RARE DAR EGALE si s-a decis concentrarea .
pe actiuni care evidentiaza inegalitatile -

in serviciile de sanatate adresate pacien-

tilor cu boli rare: inegalitati intre statele

membre, inegalitati la nivel national in-
tre diferite regiuni sau in cadrul aceleiasi
boli, intre boli rare diferite, etc.

A fost selectat afisul pentru campanie si
modalitatile de actiune.

Dorica Dan,

presedinte APWR

Masa Rotunda a Companiilor
13 decembrie Paris

Initiata in 2004, EURORDIS - Masa rotunda a companiilor
(ERTC) este un ,,club” de companii farmaceutice, cu un
interes comun in bolile rare si dezvoltarea de medica-
mente orfane.

A fost prima manifestare de acest tip la care a participat
Dorica Dan. Membrii convin sa sprijine financiar activi-
tatile EURORDIS si sa beneficieze de dezvoltarea unui
schimb fructuos intre EURORDIS in sine, autoritatile gu-
vernamentale si de reglementare, cadre universitare si
reprezentanti ai pacientilor. Aceste schimburi au loc in
principal in atelierele bi-anuale ERTC. Exista trei nive-
luri de apartenenta: Sapphire, Emerald si Ruby - ultimul
cu cea mai mare contributie financiara. Companiile in-
teresate in domeniul bolilor rare sunt invitate sa devina
membri in ERTC.

Dorica Dan,
presedinte APWR
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Parteneriat Norvegiano - Roman (NoRo) pentru

Progresin Bolile Rare
Decembrie 2010

Dupa o toamna lunga care ne-a permis continuarea
lucrarilor la constructia Centrului Pilot de Referinta
pentru Boli Rare a sosit si iarna, cu zapada si
temperaturi scazute, iar lucrarile au continuat la
interior: compartimentari interioare, pereti, ins-
talatii, etc. De asemenea, am inceput procesul de
achizitie a dotarilor necesare centrului, comanda
acestora pentru lunile care vin.

Cu ocazia sarbatorilor de iarna, Asociatia Prader Willi
din Romania, in colaborare cu Asociatia Judeteana
»Sportul pentru toti” din Salaj, aorganizat activitatea
,,De Craciun suntem mai buni!”.

Sambata 3 decembrie, ora 10 am, in cele doua sali
de curs ale Spitalului Clinic de Urgenta pentru Copii
»LOUIS TURCANU”, Timisoara, d-na prof. Maria
Puiu, impreuna cu voluntarii pentru boli rare din
cadrul Organizatiei ,,Salvati Copiii”, filiala Timis si ai
Aliantei Nationale pentru Boli Rare din Romania si cu
colaboratorii Asociatiei Prader Willi din Romania au
organizat jocul ,,Play Decide” pe tema bolilor rare.
Subiectele abordate au fost ,,Screening-ul neonatal”
si ,,Diagnosticarea, informarea pacientului si consi-
lierea genetica”.

in zilele de 9-10 decem-
brie Dorica Dan a parti-
cipat la prima intalnire
EUCERD la Luxemburg.

Uniunea Europeana joa-
ca un rol de sprijin in ma-
terie de sanatate, desi
responsabilitatea princi-
pala pentru organizarea
de ingrijire a sanatatii
revine statelor membre
(SM). Se acorda sprijin in
domeniile in care activi-
tatile pot functiona doar
cu sprijin european: do-
meniul bolilor rare (RD)
a fost identificat de catre
institutii, autoritati si
expertii ca fiind unul
dintre aceste domenii.
Finantarea pentru bolile
rare este asigurata de
catre Directia Generala

de Cooperare si Dezvoltare Sustenabila in Romania
si Bulgaria. Au participat promotorii si partenerii din
proiecte.

n cadrulintalniriis-aevaluat stadiul de implementare
a proiectelor, au fost analizate diverse situatii si a
fost completat un chestionar de evaluare privind
colaborarea cu Innovation Norway. De asemenea, a
fost mentionat si viitorul program de finantare, cu
precizarea ca negocierile inca nu s-au incheiat.

intalnirea a fost deosebit de pozitiva si a oferit sansa
partenerilor sa se intalneasca si sa analizeze stadiul
proiectelor.

in data de 19 decembrie 2010, incepand cu orele
16.00, la Scoala Gimnaziala Corneliu Coposu din
Zalau, 30 de copii cu dizabilitati, sprijiniti de volun-
tari, s-au intrecut prin activitati sportive, jocuri
interactive, dans si colinzi.

Jocurile care au pus la incercare cele doua echipe
au avut mult haz, reusind sa ne bine dispuna si
sa 1i antreneze si pe apartinatori in incurajarea
concurentilor.
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pentru Cercetare (DG

Research) si Directia Generala pentru Sanatate si
Consumatori (DG SANCO), pentru a promova reunirea
de cunostinte la nivel european.

in ziua de 14 decembrie a fost organizata la Bucuresti
o intalnire a organizatiilor si institutiilor care au in
derulare proiecte in cadrul Programului Norvegian
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Pana la finalul competitiei, ambele echipe au ajuns
pe locul I, concurentii fiind premiati chiar de Mos
Craciun, ,,prezent la datorie” si in acest an.

Dorica Dan,
Coordonator proiect




Praject Update

The Norwegian-Romanian Partnership (NoRo)

for progress in Rare Diseases
December 2010

After a long fall, which allowed us to continue the
construction work on the Pilot Reference Center for
Rare Diseases, the winter arrived, with snow and
low temperatures, work continued on the interior:
interior partitions, walls, plumbing, etc.

health care system are the Member States (MS). It
provides support in areas where activities can only
work with the European support: the rare diseases
domain (RD) was identified by the institutions,
authorities and experts as one of them. Funding for
rare diseases is ensured
by the Directorate - Ge-
neral for Research (DG
Research)andDirectorate
General for Health and
Consumer Policy (DG
SANCO) to promote the
pooling of knowledge at
European level.

I On December 14 a meet-
ing was held in Bucharest,
with the organizations
and institutions that have
ongoing projects in the
Norwegian Cooperation
Program and Sustainable
Development in Romania
and Bulgaria. In the
project participated pro-
moters and partners.

During the meeting the
implementation of the
projects was reviewed,
various situations were
analyzed, and a question-

We also began the process of acquiring the
equipment, necessary for the center, ordered for
the months to come.

During the winter holidays, Romanian Prader Willi
Association, in collaboration with the Association
County ,,Sports for All” - Salaj, organized the activity
called ,,Christmas a reason to become better.”

Saturday, December 3, 10 a.m., students from two
classrooms from Louis Turcanu Emergency Hospital
for Children, Timisoara, Ms. Prof. Maria Puiu, along
with the volunteers from the Organization ,,Save the
Children”, Timis branch, Romania National Alliance
for Rare Diseases and the Romanian Prader Willi
Association collaborators organized ,,Play Decide”
on rare diseases. The following topics were discussed
,Neonatal Screening” and ,,Diagnosis, genetic coun-
seling and patient information.”

On December 9 - 10, | attended the first EUCERD
meeting in Luxembourg.

The European Union has a supporting role in health,
although the primary responsible for organizing the

e — .
naire was completed re-

garding to the collaboration with Innovation Norway.
It was also mentioned the financing program and
the future stating on which negotiations were not
concluded yet. The meeting was very positive and
for the partners, offered the opportunity to meet
and review the progress of projects.

On December 19, 2010, at Middle School Corneliu
Coposu, Zalau, 30 children with disabilities, helped
by volunteers, have competed in sports, interactive
games, dance and Christmas carols.

The games that have tested the two teams, created
so much fun, family members were encouraging
competitors.

By the end of the competition, both teams have

reached the first place, the competitors being
rewarded by Santa Claus, ,present for duty” this
year too.

Dorica Dan,
Project coordinator

Traducere Darké Emese, psihopedagog APWR
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Proiect finantat din fonduri acordate de catre
Guvernul Norvegiei prin intermediul Programului Norvegian de Cooperare
pentru crestere economica si dezvoltare sustenabila in Romania

Supported by a grant from Norway through the Norwegian Co-operation
Programme for Economic Growth and Sustainable
Development in Romania

yg Material publicat in cadrul proiectului
Parteneriat Norvegiano-Roman (NoRo) . ¢ :.
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