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Rare dar Egale in 2011

In data de 14.01.2011, la Hotel Parliament din Bucuresti, a avut loc intalnirea Comitetului National
de Boli Rare la care au participat 37 de persoane, reprezentanti ai ONG, pacienti afectati de boli
rare si apartinatori ai acestora, reprezentanti ai IOMC si mass-media nationala. »pagina 9

Vizita in Norvegia

6 membrii ai echipei de implementare si ai partenerilor proiectului ,,Parteneriat Norvegiano-Roman
(NoRo) pentru Progres in Bolile Rare” implementat de Asociatia Prader Willi din Romania,
au participat in perioada 20-27 ianuarie la o vizita de lucru in Norvegia. »pagina 10
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Asociatia Williams Syndrome Romania
- Pentru sprijinul persoanelor cu sindrom Williams

Asociatia Williams Syndrome Roménia ~

a fost infiintatd in ianuarie 2006 din - ASOCIATIA '
initiativa unei familii a cdrei fetitd de 1 \A/|L LI AM Rgﬁpme
an suferea de aceastd conditie. Asociatia T e &5

se doreste a fi un sprijin pentru pdrintii si
copiii lor afectati de sindromul Williams.

Din ianuarie 2006 cand s-a infiintat,

asociatia:

v' acrescut de la 1 la 23 de familii;

v a obtinut acreditarea Ministerului
Muncii, Solidaritatii Sociale si
Familiei ca furnizor de servicii so-
ciale - Martie 2007;

v a devenit membru cu drepturi
depline al Federatiei Europene
a Asociatiilor Williams (FEWS)
- Octombrie 2006 (www.
eurowilliams.org);

v a devenit membru cu drepturi
depline al Organizatiei Europene
pentru Boli Rare - (EURORDIS)
- Septembrie 2007 (www.eurordjis.
org);

v' a participat la infiintarea Aliantei
Nationale pentru Boli Rare din
Romania (ANBRaRo) ca membru
fondator - August 2007 (http://
ziuabolilorrare.wordpress.com/);

v’ a participat la numeroase congrese
nationale si internationale de
genetica, boli rare, sindrom
Williams etc.

e Mo N N Mo Mo Mo B N N
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Principalele obiective al asociatiei in
anul 2010 sunt:

o gasirea persoanelor afectate de
acest sindrom si nediagnosticate
pana in prezent si sprijinirea lor si

= A K K K K L K K I
= K K K K L I K A I )

a familiilor lor; Date de contact: Camelia Lazar
» formarea unei echipe multidis- Presedinte Asociatia Williams Syndrome Romania
ciplinare - alcatuita din medic Mobil; +40723.55.30.35
genetician, medic pediatru si spe- Tel/fax: 021.38.02.007
cialisti de organe - cunoscatoare a E-mail: asociatia.williams@yahoo.com
acestui sindrom; Web: www.williams-syndrome.ro
 desfasurarea in continuare a cam- Adresa: Bd. N. Titulescu,
paniei nationale de informare cu Nr. 89-91, BL. 9, Sc. B, Apt. 51,
privire la Sindromul Williams. Sector 1, Bucuresti
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Intre nuante de NU si DA

Ne dorim mereu sa pictam cu cele mai frumoase culori,
ne dorim un rosu aprins sau un verde tipator. Visam chiar si
cum ne vom expune acel tablou si aplauzele pe care vrem
sa le auzim.

intr-un tarziu cand ne trezim din visat, pornim in ciutarea
culorilor din vis. Parintii ne indruma sa citim multe carti, sa
invatam cum sa combinam culorile pentru a avea rosul acela
aprins, pe care ni-l dorim mult. Dupa scurt timp de invatat,
ne oprim din cautare, de ce? Pai... am auzit ca trebuie sa
caut mult pana voi gasi toate culorile, si e greu, eu n-am pe
nimeni sa ma ajute, n-am nici o ,,pila”, n-are rost...

Ne resemnam si renuntam la rosul nostru, atunci plecam
in cautarea verdelui tipator, e ascuns foarte bine, ne trebuie
multa rabdare, pentru a-l gasi, la inceput avem, dar incet
ne piere rabdarea, de ce? Pai... stii, eu nu pot sa-l gasesc,
nu ma incurajeaza nimeni, nu pot reusi, n-are rost sa mai
caut...

- EU - nu pot sa alerg, asa nu voi ajunge nicaieri, traim
in era vitezei, iar eu nu pot alerga.

- TU - nu pot invata limba franceza, e asa de complicata,
nu voi reusi.

- EL - nu putem inota sau schia. Nu putem nici macar sa
jucam tenis sau sa ne dam cu rolele, n-are rost sa iesim, nu
putem face nimic.

Tn timpul unei discutii cu un prieten, ne dam seama ca
avem o culoare ce l-ar ajuta pe el sa-si termine tabloul,
e un albastru deschis, e diferit de albastrul ce-l are el in
paleta lui de culori. imi era teama sa-i zic despre culoarea
mea, daca nu-i placea?

Si totusi acum ma bucur ca am facut-o, multi au aflat
prin el, de albastrul meu deschis, si astfel am ajutat multi
oameni sa-si termine picturile.

- EU - nu pot alerga, dar am rabdarea de-ai indruma pe
altii in drumul lor...

- TU - nu pot invata limba franceza, dar vorbesc foarte
bine limba engleza, 1i pot ajuta pe altii sa invete limba
engleza...

- EL - nu putem practica multe sporturi, dar jucam sah ca
niste adevarati profesionisti, le putem da altora adevarate
lecti despre acest sport al mintii...

Fiecare are o culoare proprie, depinde doar de noi daca
o folosim sau nu. Depinde de noi, sa spunem ,NU” sau ,,DA”,
e mai usor sa spunem un simplu ,,NU” si sa ne resemnam.
Un ,,DA”, ne obliga, sa iesim in fata lumii, pentru a ne
spune parerea, chiar daca noi suntem emotivi si poate ne
vom balbai putin, dar ne vom atinge scopul, lumea ne va
observa.

Acum pune-ti intrebarea, din care grup faci parte ,,NU”
sau ,,DA”?

Nu astepta ca ceilalti sa decida pentru tine, pentru viata
ta, tu o traiesti! Depinde doar de tine...

Cara Simona

Creatie

’

L] s

Te iubesc din inima,
Doamne...

Te iubesc din inimd, Doamne,

Atunci cénd inima-mi era o rand

Si sufletu-mi era frant,

Cand trist si amarnic mi-era plansul
M-ai auzit cGnd te-am strigat,
Si-ntocmai ca si bunul samaritean Te-ai aplecat.
M-ai privit cu blandete

Si mi-ai soptit cu glas duios

Cd md privesti si pe mine, un pdcatos.
Harul Tdu, indurarea Ta

Mi-a inseninat viata,

Harul Tdu mi-a alinat tristetea

Prin harul Tdu sunt astdzi mdntuitd.

Te iubesc din inimd, Doamne...

Tu esti viata mea, Salvatorul meu,
Tu esti bucuria sufletului meu

Ldngd Tine vreau sd trdiesc mereu.
Cu zdmbetul Tdu dulce,

Tu mi-ai deschis cdrarea,

Care duce spre-o noud primdvard,
Spre a Ta impdratie.

Tu ai dat vietii mele sens,

Arome dulci de floare

Si-ai revdrsat din plin

Peste mine, dragostea-ti mare,
Dragostea Ta nemdrginitd.

Te iubesc din inimd, Doamne...

Cand valuri intunecate m-acopereau
Cand furtuna vietii md-mpresura
Cand durerile din trup md copleseau.
Si lacrimile-mi brdzdau al meu obraz
Te-ai cobordt in mijlocul furtunii
Si-ai mustrat valul furios

Pe bratele tale m-ai luat si mi-ai soptit,
Cd dupd noapte vine zi,

Si dupd nori e-un cer senin.

O Doamne, Tu, Tu m-ai alinat

Si-n momentele grele din viatd

M-ai méngdiat cu splendoarea cuvintelor Tale.

Te iubesc din inimd, Doamne...

Si-Ti multumesc Tatd ceresc

Cd-n groaznica furtund

Te-ai coborat sd@ md ocrotesti

Sd-mi torni pacea Ta in inima mea.

iti multumesc cd-n clipele grele

Cand simteam cd nu mai am putere

Tu, Fdptura minunatd imi sopteai:

Cd md iubesti...

Acum cand nu se mai poate

Cdnd incd mai am suflare

Vreau sd-Ti spun: Te iubesc din toatd inima!

Domnul meu si Dumnezeul tuturor.
Lazaroiu Andreea Loredana
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SINDROMUL WILLIAMS

Sindromul Williams este o conditie geneticd rard (se estimeazad aparitia sa la
1 la 20.000 de nasteri - surse mai recente vehiculeaza 1 la 7.500 de nasteri)
ce determind probleme de dezvoltare si de sandtate. A fost identificatd
prima oard ca entitate specificda in 1961. Este prezenta la nastere, afecteazd
persoanele de sex feminin si masculin in raport egal si poate fi intalnit in
toate grupurile etnice, sociale si in orice populatie a globului.

e e Ran R R B B B B B |

Care sunt trasaturile comune ale
Sindromului Williams (SW)?

WN =

N

. trasaturi faciale specifice;
. afectiuni ale inimii si ale vaselor sanguine;
. hipercalcemie (nivel ridicat al calciului din

sange);

. greutate scazuta la nastere/ritm scazut de

crestere in greutate;

. probleme de hranire/alimentatie;
. iritabilitate (colici in timpul primului an de

viatd);

. dentitie anormala;

. malformatii/anomalii ale rinichilor;

. hernii;

. hiperacuzie - auz hipersensibil;

. probleme musculo-scheletale;

. personalitate excesiv de sociala/prietenoasa;
. intarziere in dezvoltare, dificultati in procesul

de invatare si probleme de concentrare
(deficit de atentie).

Oameni Rari si Bolile Rare

1. Trasaturi faciale specifice

Cei mai multi copii cu SW prezinta trasaturi
faciale asemanatoare. Aceste trasaturi, ce tind a
fi recunoscute de catre geneticieni ori specialisti
in defecte de nastere, includ: un nas carn, filtru
lung (buza superioara lunga), gura larga, buze
pline, barbie mica si mici umflaturi (,,pernute”) in
jurul ochilor. Trasaturile faciale se accentueaza cu
trecerea timpului.

2. Afectiuni ale inimii si ale vaselor sanguine

Majoritatea persoanelor cu SW prezinta afectiuni
ale inimii si/sau vaselor de sange. Cel mai des
intalnita este stenoza supravalvulara a aortei
(SVAS - supravalvular aortic stenosis) si stenoza
arterelor pulmonare. Aceste stenoze variaza in
grad de la foarte usoare la foarte severe. Acestea
din urma necesita interventie chirurgicala pentru
inlaturarea defectului. Deoarece exista riscul
accentuarii stenozelor sau al cresterii tensiunii
arteriale in timp, este necesara o monitorizare
permanenta a sistemului cardiovascular.




3. Hipercalcemie (nivel ridicat al calciului din
sdnge)

Unii dintre copii cu SW prezinta cresteri ale cal-
ciului sanguin. Adevarata frecventa si cauza
acestei probleme sunt inca necunoscute. Atunci
cand hipercalcemia este prezenta poate determina
iritabilitate crescuta sau simptome similare
colicilor. Uneori este nevoie de regim special sau
chiar de tratament medicamentos. In cele mai
multe din cazuri problema se rezolva de la sine in
copilarie dar uneori dereglari ale metabolismului
calciului si vitaminei D pot persista toata viata si
trebuiesc monitorizate.

4. Greutate scazuta la nastere/ritm scazut de
crestere in greutate

Cei mai multi copii cu SW au la nastere o greutate
ceva mai scazuta decat fratii sau surorile lor. O
alta problema prezenta in primii ani de viata este
ritmul scazut de crestere in greutate (,esecul
cres-terii”). Inaltimea la maturitate este sub
valoarea medie.

5. Probleme de hranire/alimentatie

Multi dintre copiii cu SW au probleme de alimen-
tatie. Aceste probleme sunt legate de tonusul
slab muscular, reflex sever de inecare, sug cu
dificultate, deglutitie dificila, reactii exagerate la
stimuli tactili. Problemele de hranire tind sa se
rezolve cu trecerea timpului.

6. Iritabilitate (colici in timpul primului an de
viata)

Multi dintre copiii cu SW au colici o perioada mai
lunga de timp si ca urmare sunt mai iritabili. In
mod normal aceasta perioada se intinde pana la
10 luni, apoi dispare de la sine. Deseori colicile
sunt asociate cu hipercalcemie. Deasemenea
pot determina dificultati in ce priveste somnul
(adormirea si mentinerea starii de somn pe
parcursul noptii).

7. Dentitie anormala

Dintii mici si rari sunt o caracteristica a copiilor
cu SW. De asemenea pot prezenta o serie de
alte anomalii de ocluzie, ale formei dintilor sau
ale aspectului dintilor. Cele mai multe dintre
aceste anomalii pot fi corectate prin interventii
ortodontice.

8. Malformatii/anomalii ale rinichilor

Exista o incidenta usor crescuta de probleme de
structura sau functionalitate a rinichilor.

9. Hernii

Herniile inghinale si ombilicale sunt mai frecvente
la persoanele cu SW decat la restul populatiei.

10. Hiperacuzie - auz hipersensibil

Copiii cu SW au de cele mai multe ori un auz mai
sensibil decat alti copii. Anumite frecvente sau
nivele ale sunetelor pot fi dureroase sau ii pot
inspaimanta. Aceasta problema se amelioreaza de
obicei cu trecerea timpului.

11. Probleme musculo-scheletale

Copiii de varste fragede cu SW prezinta adeseori
un tonus muscular scazut si laxitate articulara. Pe
masura ce cresc, poate apare rigiditate articulara.
Fizioterapia este indicata pentru imbunatatirea
tonusului muscular si a varietatii miscarilor
articulare.

12. Personalitate excesiv de sociala/prie-
tenoasa

Persoanele cu SW manifesta o personalitate
foarte placuta, au capacitati deosebite in ceea ce
priveste limba vorbita si sunt extrem de politicosi.
Copiii nu se tem de straini si manifesta un interes
mai viu pentru persoanele adulte decat pentru
cele de aceeasi varsta.

13. intarziere in dezvoltare, dificultati in proce-
sul de invatare si probleme de concentrare
(deficit de atentie)

Cele mai multe persoane cu SW prezinta un
anumit grad de handicap intelectual. Copiii cu SW
cel mai adesea prezinta o dezvoltare intarziata;
anumite etape ale dezvoltarii psihomotorii cum ar
fi vorbitul, mersul, folosirea toaletei sunt atinse
ceva mai tarziu decat este considerat normal.
Lipsa capacitatii de concentrare/atentia este o
problema destul de serioasa in copilaria timpurie
si tinde sa se amelioreze pe masura ce copilul
creste. Copiii mai mari si adultii prezinta o serie
de abilitati si limitari (,,puncte slabe si puncte
forte”) din punct de vedere intelectual. Exista
anumite domenii in care exceleaza (vorbirea,
memoria de lunga durata si aptitudinile sociale)
pe cand in alte domenii (miscarile motorii fine/
specifice si coordonarea spatio-vizuala) prezinta
deficiente serioase.

(Materialul de mai sus este obtinut de la Asociatia
Williams Syndrome - USA. Traducerea si adaptarea
Dna. Dr. Vasilica Pldiasu - medic specialist
Geneticd Medicald - IOMC Alfred Rusescu)
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Dorinta de viata

Ndscut in 17 ianuarie 1994, cu
serioase probleme de sdndtate, niciun
medic din Bucuresti sau Cluj-Napoca
nu a reusit sd-i pund un diagnostic
corect. Cea mai durd problema cu care
noi ca si pdrinti ne-am confruntat a
fost integrarea in scoald.

Trauma acestor copii de a fi izolati nu poate fi
masurata in cuvinte.

in primavara anului 2007, auzim pentru prima
data de Sindromul Williams, banuiala ca fiul
nostru Tudor ar putea fi purtatorul acestei boli a
fost pentru noi ca si parinti un adevarat soc. Cu
ajutorul lui Dumnezeu si a unor oameni de buna
credinta am aflat ca in Zalau exista un Centru
de Informare pentru Boli Genetice Rare. Am fost
incurajati si consiliati de d-na Dorica Dan.

Pe 3 iulie 2007, o echipa de medici incepe sa-l
supervizeze pe Tudor, prof. dr. Marius Bembea si
dr. Cristina Scrypnyk confirma cu toata siguranta
diagnosticul.

In toamna aceluiasi an, ajungem sa cunoastem
si alti copii la conferinta care s-a tinut la Bucuresti,
special dedicata acestui sindrom. Am avut onoarea
sa cunosc parinti binecuvantati de Dumnezeu care
lupta pentru copiii lor, si nu in ultimul rand pe
d-na Camelia Livieratou, presedinta Asociatiei
Sindromul Williams.

Tn mai 2008, starea de sanatate se inrautateste
si decidem sa plecam din tara. Am plecat in
Italia, doream doar ca starea lui de sanatate sa se
imbunatateasca.

Viata i-a oferit mult mai mult aici, a fost
imediat luat in grija de o echipa de medici care il
monitorizeaza.

Am decis sa il inscriem la o scoala. Vara a trecut
intre indoieli si incertitudini. Pe 7 septembrie
incepe prima zi de scoala, zi de care mi-as dori sa
aiba parte toti parintii care au copii cu dizabilitati.
Am fost condusi la scoala de catre un reprezentant
al primariei de unde locuim, pentru a fi siguri ca
Tudor va fi primit asa cum trebuie. Profesorii au
fost foarte atenti cu el, l-au ajutat mult. Prima
intrebare adresata a fost: ,,Cum trebuie sa ne
comportam cu el ca sa se simta in siguranta?”. Am
incercat sa le povestesc despre boala lui, cat am
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putut pentru ca nici eu nu prea vorbeam limba
italiana. Echipa de medici a venit la scoala si i-au
consiliat colegii de clasa si pe profesorii cu care
el lucra. A reusit pana la urma sa invete limba
italiana si acum are multi prieteni. A facut parte
dintr-un cor de copii, participa la mici concerte.
Este acceptat si mai mult decat atat este sustinut.
Este anul Il la o scoala privata de muzica unde
studiaza pianul si acum se pregateste pentru exa-
mene, iar din septembrie va merge la liceu.

De 5 ani modul lui de a studia este foarte diferit,
beneficiaza de un profesor de sprijin si s-a tinut
cont foarte mult de faptul ca ei nu au dezvoltata
motricitatea fina asa ca din prima saptamana de
scoala autoritatile i-au oferit un laptop. Dupa
cateva luni, pentru a-i usura situatia de a nu mai
duce calculatorul acasa am fost ajutati si i-am
cumparat unul si pentru acasa asa ca el isi pune
temele pe USB si le duce la scoala.

Anul acesta a implinit 17 ani, este fericit si
doreste sa devina un mare cantaret. Sigur ca ne
asteapta inca multi ani de munca pentru ca la noi
totul merge mai incet, dar cu rabdare si multa
dragoste vom reusi.

Aici fiecare membru a comisiei de supervizare
este implicat in a-l ajuta sa mearga mai departe.

Am dori sa multumim pe aceasta cale doamnei
invatatoare Ilies Veronica deoarece a fost singura
care l-a ajutat sa fie integrat intr-o clasa de
copii.

MULTUMIM din toata inima!

Mama unui copil cu sindrom Williams




Rare dar Egale in 2011

In data de 14.01.2011, la Hotel
Parliament din Bucuresti, a avut loc
intalnirea Comitetului National de
Boli Rare la care au participat 37
de persoane, reprezentanti ai ONG,
pacienti afectati de boli rare si apar-
tinatori ai acestora, reprezentanti ai
IOMC si mass-media nationala.

Scopul acestei intalniri l-a
reprezentat organizarea la nivel
national a campaniei privind Ziua
Europeana a Bolilor Rare, aleasa ca
fiind data de 29 Februarie tocmai
datorita faptului ca nu o regasim in
fiecare an in calendar.
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in anul 2011, Ziua Bolilor Rare, extrem de
importanta pentru un numar mare de pacienti din
tara noastra, avand in vedere diversitatea bolilor
rare, va fi sarbatorita in cadrul campaniei derulata
sub sloganul ,,Rare dar Egale”, pe parcursul a 11
zile, incepand din 21 Februarie pana in data de 3
Martie.

Cei prezenti la intalnire, reprezentand: Aso-
ciatia Persoanelor cu Neurofibromatoza, Asociatia
Werdnig Hoffman, Asociatia Romana de Hemofilie,
Asociatia Romana de Spina Bifida si Hidrocefalie,
Fundatia Protcard, Asociatia Miastenia Gravis,
Asociatia Parent Project RO, Asociatia Inima
Copiilor, Fundatia Nane, Houston N.P.A., Asociatia
Mini Debra, IOMC, Coalitia Europeana a Pacientilor
cu Cancer, Asociatia Prader Willi din Romania,
Asociatia de Fibroza Chistica, Asociatia de Pacienti,
Asociatia Romana de Osteogeneza Imperfecta,
Asociatia Williams Syndrome, Asociatia Lupus
Romania, Asociatia Sansa Unui Copil, Myeloma
Euronet, Romania Libera, pacienti si apartinatori,

au reusit sa construiasca impreuna un plan de
actiune privind derularea campaniei in acest an
in diferite zone ale tarii.

Entuziasmul celor prezenti, dar sidorintadease
implica si a-si asuma responsabilitati in informarea
si sensibilizarea populatiei, a dus la conturarea
unor actiuni ample care se vor derula pe parcursul
campaniei, printre care: organizarea de flash mob
in mai multe orase, realizarea unor comunicate
de presa cu referire la campanie, informare si
sensibilizare in randul elevilor din mai multe zone
ale tarii, realizarea unor costumatii inscriptionate
cu sloganul campaniei care vor fi purtate cu oca-
zia marsurilor organizate pe parcursul campaniei,
conferinta nationala organizata la Universitatea
de Medicina Bucuresti, lansarea unei brosuri cu
povesti reale din viata pacientilor, organizarea de
jocuriPlay Decide (dezbateripublice), participarea
la emisiuni TV in care sa fie prezentate cazuri
concrete ale pacientilor cu boli rare si dificultatile
cu care acestia se confrunta in societatea de azi.

Prin tema abordata in cam-
pania din acest an ,,Acces inegal
la servicii de sanatate”, cat si
prin sloganul acesteia ,Rare
dar Egale” se doreste eviden-
tierea aspectului ca desi rari
prin definitia bolii, pacientii din
Romania sunt multisi numai unin-
du-si fortele vor reusi sa atraga
atentia si sa schimbe mentalitati
conform carora, in prezent, sunt
marginalizati iar viata lor nu
reprezinta o prioritate a politi-
cilor de sanatate.

Mia Brazdau,
asistent social APWR
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Everimente

Vizita in Norvegia

6 membrii ai echipei de implementare si ai partenerilor proiectului
,Parteneriat Norvegiano-Roman (NoRo) pentru Progres in Bolile Rare”
implementat de Asociatia Prader Willi din Roménia, au participat in perioada
20-27 ianuarie la o vizitd de lucru in Norvegia.

Membrii grupului:

Dorica Dan - presedinte APWR, coordonator
proiect; Dan Tiberiu - director executiv APWR,
monitorizarea constructiei; Cota Daniela - vice-
primar, reprezentant al partenerilor (Primaria
Municipiului Zalau); Coste Dumitru - reprezentant
al MS pentru monitorizarea lucrarilor constructiei
Centrului Pilot de Referinta pentru Boli Rare;
Dr. loana Rotaru - Fundatia ACASA, partener
in proiect; Amalia Sabdu - psiholog, membra
a echipei APWR. Scopul vizitei a fost schimbul
de experienta, mai exact urmarirea modului de
functionare a centrului de langa Oslo, FRAMBU,
pentru a dezvolta serviciile din Centrul Pilot de
Referinta pentru Boli Rare din Zalau, asemanator
modelului norvegian.
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De asemenea, s-a efectuat
actualizarea stadiului
de implementare a pro-
iectului si s-a prezentat un
raport pentru partenerii
norvegieni, s-au pus bazele
unui potential proiect
urmator si am efectuat o
vizita la Ambasada Romaniei
din Oslo, la invitatia d-lui
Ambasador Istrate si a sotiei
dansului, de profesie medic
C si interesata de derularea
proiectului din Zalau.

EEEEEEEE

Prima etapa a vizitei a fost la Bergen, al doilea
oras ca marime din Norvegia, sediul Asociatiei
Prader Willi din Norvegia, partener in proiect.
Cu aceasta ocazie am vazut 3 centre rezidentiale
(group home) pentru persoanele cu boli rare,
centre construite in ultimii 20 de ani.

Casele au fost construite de autoritatile locale
pentru un numar de 5-8 persoane cu dizabilitati
produse de boli rare. Aceste persoane inchiriaza
casa si platesc personal o chirie echivalenta cu
maximum 25% din venitul primit ca ajutor social
din partea statului iar diferenta este acoperita din
fonduri guvernamentale la cerere. De asemenea,
autoritatile asigura plata salariilor angajatilor din
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aceste case, angajati care sunt aproximativ 2:1 la
persoana cu dizabilitati. Tot chiriasul asigura plata
utilitatilor siacelorlalte cumparaturidin veniturile
realizate (ajutor social, pensie, salariu, etc.).
Majoritatea persoanelor sunt angajate in ateliere
protejate (am avut ocazia sa vizitam un astfel de
atelier in Oslo) unde persoana lucreaza 5 zile pe
saptamana la un program de 4-6 ore/ zi, conform
evaludrii facute de experti. in timpul orelor de
program exista pauza de masa si un program
de exercitii fizice iar una din zile este dedicata
activitatilor de dezvoltare personala: cursuri de
gatit sau activitati distractive. Persoanele care nu
pot sa aiba un loc de munca participa la activitati
in centre de zi.
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La FRAMBU am avut ocazia sa vedem
centrul, modul lor de organizare si
am participat partial la demararea
lucrarilor conferintei pentru spe-
cialistii din centrele pentru pacienti
cu sindrom Prader Willi.

In cadrul vizitei am avut ocazia sa
urmarim modul de organizare si des-
fasurare al teleconferintei pe aceasta
tema pentru specialistii implicati in
managementul bolii.

Totodata am primit informatii despre
organizarea activitatii din Frambu,
programarea cursurilor, desfasurarea
cursurilor, organizarea taberelor de
vara, activitatile de documentare si
cercetare din domeniul bolilor rare.
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S-au discutat posibilitatile de
finantare ale centrului din Zalau la
terminarea proiectului si tematica
urmatorului proiect, solicitan-
du-se implicarea partenerilor
norvegieni in continuare. S-a
obtinut un acord de principiu in-
clusiv pentru participarea unui
reprezentant FRAMBU intr-un po-
tential grup de lucru pe servicii
sociale la EUCERD.

in cadrul vizitei la ambasada, d-na
Ambasador Istrate a promis ca va
participa la deschiderea oficiala a
centrului din Zalau in iunie 2011.

Dorica Dan,
presedinte APWR
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Everimente

Standarde de ingrijirein
managementul persoanelor cu DMD

Bucuresti, ROMANIA, 18 Martie 2011
Locatie: Clinica de Neurologie Pediatricd, Spitalul Clinic ,Alexandru Obregia”, Bucuresti, Romdnia

TREAT-NMD organizeaza al 5-lea curs de instruire
online, care va avea loc in Romania la Bucuresti, pe
data de 18 martie 2011. Am dori sa va invitam sa fiti
alaturi de noi la acest training.

TREAT-NMD colaboreaza cu specialisti din intreaga
lume pentru a crea un consens international privind
ingrijirea si managementul pacientilor care sufera
de boli neuromusculare. TREAT-NMD are o echipa de-
dicata care lucreaza pe aceasta tema iar website-ul
TREAT-NMD gazduieste versiuni a multor documente
referitoare la ingrijirea pacientului. Pentru informatii
suplimentare, va rugam sa vizitati http://www.treat-
nmd.eu.

Scopul cursului este sensibilizarea profesionisti-
lor cu privire la Distrofia Musculara Duchenne, din
domeniul sanitar din zona Centrala si Est-Europeana,
din comunitatea de cercetare, precum si distribuirea de
informatii noi cu privire la ultimele evolutii in terapia
si standardele de ingrijire ale acestei boli. Cursurile
de training vor fi realizate de catre profesionistii lideri
in acest domeniu, care sunt membrii ai consortiului
TREAT-NMD, sunt specialisti in tratarea pacientilor si
in trialuri clinice. Cursul va oferi, de asemenea, opor-
tunitatea de a impartasi experienta celor din Romania
cu colegii din tarile vecine.

Cursul este organizat de profesorii Thomas Sejersen
(Spitalul Universitar Karolinska, Stockholm, Suedia) si
Dana Craiu (Spitalul Alexandru Obregia, Universitatea
de Medicina si Farmacie ,,Carol Davila”, Universitatea
de Medicina Bucuresti, Romania), cu sprijinul Centrului
European Neuromuscular (ENMC), Parent Project Ro-
mania si Fundatia Romana pentru Neurologie si Epilep-
tologie, RONEP.

Subiecte abordate:

» Standarde de ingrijire in DMD

« Managementul respirator

« Managementul cardiac

« Tratamentul cu steroizi

+ Importanta muncii in echipa multidisciplinara

» Fizioterapie si orteze

« Terapiile curente si viitoare/tratamente

» Nevoi ale pacientilor/parintilor/familiilor

Programul stiintific final al cursului va fi disponibil
de la mijlocul lunii februarie pe site-ul http://www.
treat-nmd.eu/events/232/

Numarul de participanti este limitat la 40-50 de
persoane. Candidatii trebuie sa completeze un for-
mularul de inscriere pentru curs si sa-l trimita im-
preuna cu un CV scurt in limba engleza la doamna

12 Oameni Rari si Bolile Rare

Katelijne Senden pe urmatoarea adresa de e-mail:
senden@enmc.org pana in 27 februarie 2011.

Formularul de inscriere poate fi gasit pe www.
treat-nmd.eu/events/232/. Cererile primite fara CV
nu vor fi luate in considerare. Participantii admisi la
curs vor fi notificati in 4 martie 2011.

Locatie: cursul de instruire TREAT-NMD va fi gazduit
la Clinica de Neurologie Pediatrica, Spitalul ,Al
Obregia”, Bucuresti, Romania.

Cheltuieli: Cursul este gratuit. in data de 18 martie
2011, pauzele de cafea si masa de pranz (bufet suedez)
vor fi gratuite. Participantii isi vor asigura cheltuielile
pentru deplasare si cazare.

Cazare: Un numar de camere sunt disponibile la
Spitalul ,,Alexandru Obregia”. Aceste camere sunt ofe-
rite gratuit de catre spital. Daca sunteti interesat de
una dintre aceste camere, va rugam sa luati legatura
cu Katelijne Senden pe adresa de e-mail senden@
enmc.org. Daca preferati sa stati la Rin Grand Hotel
din apropiere, va rugam sa folositi urmatorul link
pentru a face rezervare: http://www.booking.com/
hotel/ro/rin-grand.en-gb.html?aid=330632;label=h
otel-39986-ro-HVPWRmsxUSsU*iTcEBYEDge;sid=082b
c4244d761bad026c387585a0c12b;checkin=2011-03-
17;checkout=2011-03-18.

Pentru informatii suplimentare va rugam sa luati
legatura cu Katelijne Senden pe adresa de e-mail:
senden@enmc.org.

EMC: Cursul este acreditat de Colegiul Medicilor
din Romania si recunoscut de catre Universitatea de
Medicina si Farmacie ,,Carol Davila”.

Asteptam cu nerabdare sa va intalnim la
Bucuresti!

Toate cele bune,

Profesor Dana Craiu

Profesor Thomas Sejerse
Katelijne Senden, M.Sc.

Project Coordinator TREAT-NMD
European Neuromuscular Centre
Lt. Gen. van Heutszlaan 6

3743 JN Baarn

tel. (31) 35 5480478

fax (31) 35 5480499

email address: senden@enmc.org
www.enmc.org
www.treat-nmd.org




Everimente

Trust of Trust, 13 ianuarie 2011

- #udhalTondutu -

TRUST OF TRUST este menit sa contureze, L — Ty
in perspectiva, modalitatea de a crea un
fond de finantare si de sustenabilitate a |Sponsornzardonati || Gestionate sl tansformate | Sarvicil
serviciilor pe care le furnizeaza asociatia, _ - - TevenikEmmaatinh
dar si de responsabilizare sociala a mediului _ |_ | 1| Benefician
economic care si vinad in completarea |° (memity I:> b W T
resurselor deja existente (subventie de stat | : r [——— specialistil}
pentru servicii sociale, sponsorizari locale, R . ;
bugetul local, proiecte in derulare) si a 7”%

posibilitatilor de finantare deja identificate Ea
(bugetul local si judetean, Casa de Asigurari
de Sanatate, proiecte).

Ne propunem astfel sa punem bazele unui fond de responsabilizare sociala a mediului economic
privind imbunatatirea serviciilor sociale, medicale si educationale pentru persoane afectate de boli
rare fond ce sa poarte denumirea Trust of Trust.

Dorica Dan, presedinte APWR

Meloterapie - intalnire
Big Brother Big Sister

in data de 20 ianuarie 2011 la sediul asocia-
tiei Prader Willi din Romania a avut loc prima
intalnire din acest an cu voluntarii din proiectul
BBBS.

in cadrul acestei prime intalniri voluntarii au
avut ocazia sa-si aleaga cate un copil dintre
cei care beneficiaza de serviciile de interventie
personalizata si care participa la activitatile de
meloterapie, pe care sa-l ajute, sa-l indrume si
sa-l supravegheze pe parcursul orelor.
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Totodata s-a discutat despre programul intal-

nirilor de meloterapie si li s-a prezentat fisa

de monitorizare pe care voluntarii trebuie sa o
completeze la sfarsitul fiecarei ore.

Baican Cosmina,

psihopedagog APWR
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Parteneriat Norvegiano - Roman (NoRo) pentru
Progresin Bolile Rare

lanuarie 2011

Constructia Centrului Pilot de Referinta pentru Boli
Rare a continuat in luna ianuarie cu lucrari la interior,
atat cat timpul ne-a permis. Au fost achizitionate
materiale necesare finalizarii cladirii si a fost demarata
achizitia pentru o masina adaptata transportului
persoanelor cu boli rare.

In zilele de 13 si 14 ianuarie 2011, la Hotel Parliament
din Bucuresti, a avut loc intalnirea Comitetului National
de Boli Rare si Trust of Trust la care au participat 37
de persoane, reprezentanti ai ONG, pacienti afectati
de boli rare si apartinatori ai acestora, reprezentanti ai
IOMC, reprezentanti ai industriei farmaceutice si mass-
media nationala.

Scopul acestei intalniri l-a reprezentat organizarea
la nivel national a campaniei privind Ziua Europeana
a Bolilor Rare, aleasa ca fiind data de 29 Februarie
tocmai datorita faptului ca nu o regasim in fiecare an
in calendar.

Intalnirea Trust of Trust din 13 ianuarie a fost menita
sa contureze modalitatea de a crea un fond de finantare
si de sustenibilitate a serviciilor pe care le furnizeaza
asociatia, dar si de responsabilizare sociala a mediului
economic care sa vina in completarea resurselor deja
existente (subventie de stat pentru servicii sociale,
sponsorizari locale, bugetul local, proiecte in derulare)
si a posibilitatilor de finantare deja identificate (bugetul
local si judetean, Casa de Asigurari de Sanatate,
proiecte).

In anul 2011, Ziua Bolilor Rare, extrem de impor-
tanta pentru un numar mare de pacienti din tara
noastra, avand in vedere diversitatea bolilor rare, va
fi sarbatorita in cadrul campaniei derulata sub sloganul
»Rare dar Egale”, pe parcursul a 11 zile, incepand din
21 Februarie pana in data de 3 Martie.

Prin tema abordata in campania din acest an ,, Acces
inegal la servicii de sanatate”, cat si prin sloganul aces-
teia ,,Rare dar Egale” se doreste evidentierea aspectului
ca desi rari prin definitia bolii, pacientii din Romania
sunt multi si numai unindu-si fortele vor reusi sa atraga
atentia si sa schimbe mentalitati conform carora, in
prezent, sunt marginalizati iar viata lor nu reprezinta o
prioritate a politicilor de sanatate.

6 membrii ai echipei de implementare si ai partene-
rilor proiectului ,,Parteneriat Norvegiano-Roman (NoRo)
pentru progres in bolile rare” implementat de Asociatia
Prader Willi din Romania, au participat in perioada 20-
27 ianuarie la o vizita de lucru in Norvegia.

Scopul vizitei a fost schimbul de experienta, mai
exact urmarirea modului de functionare a centrului de
langa Oslo, FRAMBU, pentru a dezvolta serviciile din
Centrul Pilot de Referinta pentru Boli Rare din Zalau,
asemanator modelului norvegian.

De asemenea, s-a efectuat actualizarea stadiului
de implementare a proiectului si s-a prezentat un
raport pentru partenerii norvegieni, s-au pus bazele
unui potential proiect urmator si am efectuat o vizita
la Ambasada Romaniei din Oslo, la invitatia d-lui
Ambasador si a sotiei dansului, de profesie medic si
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interesata de derularea proiectului din Zalau. Prima
etapa a vizitei a fost la Bergen, al doilea oras ca marime
din Norvegia, sediul Asociatiei Prader Willi din Norvegia,
partener in proiect. Cu aceasta ocazie am vazut 3 centre
rezidentiale (group home) pentru persoanele cu boli
rare, centre construite in ultimii 20 de ani.

Casele au fost construite de autoritatile locale
pentru un numar de 5-8 persoane cu dizabilitati produse
de boli rare. Aceste persoane inchiriaza casa si platesc
personal o chirie echivalenta cu maximum 25% din
venitul primit ca ajutor social din partea statului iar
diferenta este acoperita din fonduri guvernamentale
la cerere. De asemenea, autoritatile asigura plata
salariilor angajatilor din aceste case, angajati care sunt
aproximativ 2:1 la persoana cu dizabilitati. Tot chiriasul
asigura plata utilitatilor si a celorlalte cumparaturi
din veniturile realizate (ajutor social, pensie, salariu,
etc.). Majoritatea persoanelor sunt angajate in ateliere
protejate (am avut ocazia sa vizitam un astfel de atelier
in Oslo) unde persoana lucreaza 5 zile pe saptamana la
un program de 4-6 ore/zi, conform evaluarii facute de
experti. In timpul orelor de program exista pauza de
masa si un program de exercitii fizice iar una din zile este
dedicata activitatilor de dezvoltare personala: cursuri
de gatit sau activitati distractive. Persoanele care nu
pot sa aiba un loc de munca participa la activitati in
centre de zi.

La FRAMBU am avut ocazia sa vedem centrul, modul
lor de organizare si am participat partial la demararea
lucrarilor conferintei pentru specialistii din centrele
pentru pacienti cu sindrom Prader Willi.

In cadrul vizitei am avut ocazia sa urmarim modul de
organizare si desfasurare al teleconferintei pe aceasta
tema pentru specialistii implicati in managementul
bolii. Totodata am primit informatii despre organizarea
activitatii din Frambu, programarea cursurilor, desfasura-
rea cursurilor, organizarea taberelor de vara, activitatile
de documentare si cercetare din domeniul bolilor rare.

S-au discutat posibilitatile de finantare ale centrului
din Zalau la terminarea proiectului si tematica urma-
torului proiect, solicitandu-se implicarea partenerilor
norvegieni in continuare. S-a obtinut un acord de
principiu inclusiv pentru participarea unui reprezentant
FRAMBU fintr-un potential grup de lucru pe servicii
sociale la EUCERD.

In data de 20 ianuarie 2011 la sediul asociatiei Prader
Willi din Romania a avut loc prima intalnire din acest
an cu voluntarii din proiectul BBBS. In cadrul acestei
prime intalniri voluntarii au avut ocazia sa-si aleaga
cate un copil dintre cei care beneficiaza de serviciile de
interventie personalizata si care participa la activitatile
de meloterapie, pe care sa-l ajute, sa-l indrume si sa-l
supravegheze pe parcursul orelor. Totodata s-a discutat
despre programul intalnirilor de meloterapie si li s-a
prezentat fisa de monitorizare pe care voluntarii trebuie
sa o completeze la sfarsitul fiecarei ore.

Dorica Dan, coordonator proiect




Praject Update

The Norwegian-Romanian Partnership (NoRo)

for progress in Rare Diseases
January 2011

In January continued the construction of the Pilot
Reference Center of Rare Disease with the indoor work, as
far as time allowed us. Were bought the necessary materials
to complete the building and we started the acquisition of
a car adapted to transport people with rare diseases.

On 13 and 14 January 2011, at the Parliament Hotel in
Bucharest, was held the Rare Diseases National Committee
and the Trust of Trust Meeting witch were attended by 37
persons, NGO representatives, patients affected by rare
diseases and their caregivers, representatives from IOMC,
pharmaceutical industry representatives and the national
media.

The purpose of this meeting was the organization of
the national campaign for the European Rare Diseases Day
witch is celebrated on February 29 since it can not be find
in each calendar year.

The Trust of Trust Meeting from 13 January was held to
create a found raising and sustainability for the services
witch will be provided by the association, for social
responsibility of the economical environment to complete
the existing resources (state subsidy for social services,
local sponsorships, local budget, ongoing projects) and to
identify funding opportunities (local and county budget,
Health Insurance House, projects).

In 2011, Rare Disease Day, extremely important for a
large number of patients in our country, given the diversity
of rare diseases, will be celebrated during the campaign
under the slogan “Rare but Equal” for 11 days from
February 21 until March 3.

In this year’s campaign thought its theme “Unequal
access to health services”, and through its slogan” Rare
but Equal” is obvious that, although rare by the definition
of the disease, patients in Romania are many and only by
joining forces will manage to captivate and to change the
mentality according to which, in present they are margi-
nalized and their lives are not a priority for health policy.

Anumber of 6 team members and partners of the project
implementation “Norwegian-Romanian Partnership (NoRo)
for progress in rare diseases “ implemented by Prader Willi
Association in Romania, participated on a working visit to
Norway from January 20 to January 27.

The purpose of the visit was exchanging experience,
tracing the exact functioning of FRAMBU center near Oslo,
to develop services in the Pilot Reference Center for Rare
Diseases in Zalau, like the Norwegian model.

Also, was made a project update and a report for the
Norwegian partners, was developed a potential project.

We visited the Romanian Embassy in Oslo at the invitation
of Mr. Ambassador and his wife, a doctor interested in the
project from Zalau.

The first step was to visit Bergen, the second largest city
in Norway, here is the Romanian Prader Willi Association
headquarters from Norway, our partner in the project. On
this experience we saw three residential homes (group
home) for people with rare diseases, centers built in the
last 20 years.

The houses were built by the local authorities for a
number of 5-8 persons with disabilities caused by rare
diseases. These people rent the home and they pay a
rent equivalent with a maximum of 25% from the income
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received as a social welfare state, and the difference is
covered by Governmental Funds on demand. Also, the
authorities pay the salary of the employees in these
homes, who are 2:1 for a disabled person. Also the tenant
ensure the utility payments and other purchases from the
income (welfare, pensions, wages, etc.). Most people are
employed in sheltered workshops (I had the opportunity to
visit such a workshop in Oslo) where the person works five
days a week, 4-6 hours per day, as assessed by experts.
During work hours, there is a lunch break and exercise
program and one day is dedicated to personal development
activities: cooking classes or other fun activities. People
who can not have a job, they are involved in day centers
activities.

At FRAMBU | had the opportunity to see the center, the
way activities are organized, | participated in part at the
conference for training professionals in centers for patients
with Prader Willi Syndrome.

During the visit we were able to track how they
organize and perform the teleconference on this subject
for professionals involved in managing the disease. | also
received information about how they put in order the work
at Frambu, training courses, course development, set up
summer camps, documentation and research activities in
the field of rare diseases.

They discussed the possibilities for funding the center
from Zalau, the theme for the following project and
further involvement of Norway, after the current project
is accomplished. It was obtained an agreement for the
participation of a representative from FRAMBU, including
a potential working group on social services at European
Union Committee of Experts on Rare Diseases (EUCERD).

On January 20, 2011 at the Romanian Prader-Willi
Association was held the first meeting this year with
volunteers from the BBBS project. During this first meeting,
volunteers were able to choose one of the children who
are beneficiaries of our behavioral therapy services and
participate at our music therapy activities, in order to help
him, to guide and to supervise him during activity. At the
end conclusion were discussed with the voluntaries and a
monitoring scale was given to each volunteer to note down
their observation.

Dorica Dan, project coordinator
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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
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