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Rare dar Egale în 2011
În data de 14.01.2011, la Hotel Parliament din Bucureşti, a avut loc întâlnirea Comitetului Naţional 
de Boli Rare la care au participat 37 de persoane, reprezentanţi ai ONG, pacienţi afectaţi de boli 
rare şi aparţinători ai acestora, reprezentanţi ai IOMC şi mass-media naţională. »pagina 9

Vizită în Norvegia
6 membrii ai echipei de implementare şi ai partenerilor proiectului „Parteneriat Norvegiano-Român 
(NoRo) pentru Progres în Bolile Rare” implementat de Asociaţia Prader Willi din România, 
au participat în perioada 20-27 ianuarie la o vizită de lucru în Norvegia. »pagina 10
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Partenerii se prezintă

�          Oameni Rari şi Bolile Rare

Din ianuarie 2006 când s-a înfiinţat, 
asociaţia:
 	a crescut de la 1 la 23 de familii;
	a obţinut acreditarea Ministerului 

Muncii, Solidarităţii Sociale şi 
Familiei ca furnizor de servicii so
ciale – Martie 2007;

	 a devenit membru cu drepturi 
depline al Federaţiei Europene 
a Asociaţiilor Williams (FEWS) 
– Octombrie 2006 (www.
eurowilliams.org);

	 a devenit membru cu drepturi 
depline al Organizaţiei Europene 
pentru Boli Rare – (EURORDIS) 
– Septembrie 2007 (www.eurordis.
org);

 	a participat la înfiinţarea Alianţei 
Naţionale pentru Boli Rare din 
România (ANBRaRo) ca membru 
fondator - August 2007 (http://
ziuabolilorrare.wordpress.com/);

 	a participat la numeroase congrese 
naţionale şi internaţionale de 
genetică, boli rare, sindrom 
Williams etc. 

Principalele obiective al asociaţiei în 
anul 2010 sunt:

• 	 găsirea persoanelor afectate de 
acest sindrom şi nediagnosticate 
până în prezent şi sprijinirea lor şi 
a familiilor lor; 

• 	 formarea unei echipe multidis
ciplinare – alcătuită din medic 
genetician, medic pediatru şi spe
cialişti de organe – cunoscătoare a 
acestui sindrom;

• 	 desfăşurarea în continuare a cam
paniei naţionale de informare cu 
privire la Sindromul Williams.

Asociaţia Williams Syndrome România
- Pentru sprijinul persoanelor cu sindrom Williams 
Asociaţia Williams Syndrome România 
a fost înfiinţată în ianuarie 2006 din 
iniţiativa unei familii a cărei fetiţă de 1 
an suferea de această condiţie. Asociaţia 
se doreşte a fi un sprijin pentru părinţii şi 
copiii lor afectaţi de sindromul Williams. 

Date de contact: Camelia Lazăr
Preşedinte Asociaţia Williams Syndrome România

Mobil: +40723.55.30.35
Tel/fax: 021.38.02.007

E-mail: asociatia.williams@yahoo.com 
Web: www.williams-syndrome.ro 

Adresa: Bd. N. Titulescu, 
Nr. 89-91, Bl. 9, Sc. B, Apt. 51, 

Sector 1, Bucureşti
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Creaţíe

Oameni Rari şi Bolile Rare          �

Între nuanţe de NU şi DA
Ne dorim mereu să pictăm cu cele mai frumoase culori, 

ne dorim un roşu aprins sau un verde ţipător. Visăm chiar şi 
cum ne vom expune acel tablou şi aplauzele pe care vrem 
să le auzim.

Într-un târziu când ne trezim din visat, pornim în căutarea 
culorilor din vis. Părinţii ne îndrumă să citim multe cărţi, să 
învăţăm cum să combinăm culorile pentru a avea roşul acela 
aprins, pe care ni-l dorim mult. După scurt timp de învăţat, 
ne oprim din căutare, de ce?  Păi… am auzit că trebuie să 
caut mult până voi găsi toate culorile, şi e greu, eu n-am pe 
nimeni să mă ajute, n-am nici o „pilă”, n-are rost…   

Ne resemnăm şi renunţăm la roşul nostru, atunci plecăm 
în căutarea verdelui ţipător, e ascuns foarte bine, ne trebuie 
multă răbdare, pentru a-l găsi, la început avem, dar încet 
ne piere răbdarea, de ce? Păi… ştii, eu nu pot să-l găsesc, 
nu mă încurajează nimeni, nu pot reuşi, n-are rost să mai 
caut…

- EU - nu pot să alerg, aşa nu voi ajunge nicăieri, trăim 
în era vitezei, iar eu nu pot alerga.

- TU - nu pot învăţa limba franceză, e aşa de complicată, 
nu voi reuşi.

- EL - nu putem înota sau schia. Nu putem nici măcar să 
jucăm tenis sau să ne dăm cu rolele, n-are rost să ieşim, nu 
putem face nimic.

În timpul unei discuţii cu un prieten, ne dăm seama că 
avem o culoare ce l-ar ajuta pe el să-şi termine tabloul, 
e un albastru deschis, e diferit de albastrul ce-l are el în 
paleta lui de culori. Îmi era teamă să-i zic despre culoarea 
mea, dacă nu-i plăcea? 

Şi totuşi acum mă bucur că am făcut-o, mulţi au aflat 
prin el, de albastrul meu deschis, şi astfel am ajutat mulţi 
oameni să-şi termine picturile.

- EU - nu pot alerga, dar am răbdarea de-ai îndruma pe 
alţii în drumul lor…

- TU - nu pot învăţa limba franceză, dar vorbesc foarte 
bine limba engleză, îi pot ajuta pe alţii să înveţe limba 
engleză…

- EL - nu putem practica multe sporturi, dar jucăm şah ca 
nişte adevăraţi profesionişti, le putem da altora adevărate 
lecţi despre acest sport al minţii…

Fiecare are o culoare proprie, depinde doar de noi dacă 
o folosim sau nu. Depinde de noi, să spunem „NU” sau „DA”, 
e mai uşor să spunem un simplu „NU” şi să ne resemnăm. 
Un „DA”, ne obligă, să ieşim în faţa lumii, pentru a ne 
spune părerea, chiar dacă noi suntem emotivi şi poate ne 
vom bâlbâi puţin, dar ne vom atinge scopul, lumea ne va 
observa.

Acum pune-ţi întrebarea, din care grup faci parte „NU” 
sau „DA”?   

Nu aştepta ca ceilalţi să decidă pentru tine, pentru viaţa 
ta, tu o trăieşti! Depinde doar de tine… 

Câra Simona

Te iubesc din inimă, 
Doamne…

Te iubesc din inimă, Doamne,
Atunci când inima-mi era o rană
Şi sufletu-mi era frânt,
Când trist şi amarnic mi-era plânsul
M-ai auzit când te-am strigat,
Şi-ntocmai ca şi bunul samaritean Te-ai aplecat.
M-ai privit cu blândeţe
Şi mi-ai şoptit cu glas duios 
Că mă priveşti şi pe mine, un păcătos.
Harul Tău, îndurarea Ta
Mi-a înseninat viaţa,
Harul Tău mi-a alinat tristeţea
Prin harul Tău sunt astăzi mântuită.

Te iubesc din inimă, Doamne…
Tu eşti viaţa mea, Salvatorul meu,
Tu eşti bucuria sufletului meu
Lângă Tine vreau să trăiesc mereu.
Cu zâmbetul Tău dulce,
Tu mi-ai deschis cărarea,
Care duce spre-o nouă primăvară,
Spre a Ta împăraţie.
Tu ai dat vieţii mele sens,
Arome dulci de floare
Şi-ai revărsat din plin
Peste mine, dragostea-ţi mare,
Dragostea Ta nemărginită.
Te iubesc din inimă, Doamne…
Când valuri întunecate m-acopereau
Când furtuna vieţii mă-mpresura
Când durerile din trup mă copleşeau.
Şi lacrimile-mi brăzdau al meu obraz
Te-ai coborât în mijlocul furtunii
Şi-ai mustrat valul furios
Pe braţele tale m-ai luat şi mi-ai şoptit,
Că după noapte vine zi,
Şi după nori e-un cer senin.
O Doamne, Tu, Tu m-ai alinat
Şi-n momentele grele din viaţă
M-ai mângâiat cu splendoarea cuvintelor Tale.

Te iubesc din inimă, Doamne…
Şi-Ţi mulţumesc Tată ceresc
Că-n groaznica furtună
Te-ai coborât să mă ocroteşti
Să-mi torni pacea Ta în inima mea.
Îţi mulţumesc că-n clipele grele
Când simţeam că nu mai am putere
Tu, Făptura minunată îmi şopteai:
Că mă iubeşti…
Acum când nu se mai poate
Când încă mai am suflare
Vreau să-Ţi spun: Te iubesc din toată inima!
Domnul meu şi Dumnezeul tuturor.

Lăzăroiu Andreea Loredana
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Pagina specialistului

SINDROMUL WILLIAMS
Sindromul Williams este o condiţie genetică rară (se estimează apariţia sa la 
1 la 20.000 de naşteri - surse mai recente vehiculează 1 la 7.500 de naşteri) 
ce determină probleme de dezvoltare şi de sănătate. A fost identificată 
prima oară ca entitate specifică în 1961. Este prezentă la naştere, afectează 
persoanele de sex feminin şi masculin în raport egal şi poate fi întâlnit în 
toate grupurile etnice, sociale şi în orice populaţie a globului.

Care sunt trăsăturile comune ale               
Sindromului Williams  (SW)?

  1. trăsături faciale specifice;  
  2. afecţiuni ale inimii şi ale vaselor sanguine;   
 3. hipercalcemie (nivel ridicat al calciului din 

sânge);  
 4. greutate scăzută la naştere/ritm scăzut de 

creştere în greutate; 
  5. probleme de hrănire/alimentaţie;  
 6. iritabilitate (colici în timpul primului an de 

viaţă);
  7. dentiţie anormală;  
  8. malformaţii/anomalii ale rinichilor; 
  9.	hernii; 
10. hiperacuzie – auz hipersensibil; 
11. probleme musculo-scheletale; 
12. personalitate excesiv de socială/prietenoasă;
13. întârziere în dezvoltare, dificultăţi în procesul 

de învăţare şi probleme de concentrare 
(deficit de atenţie).  

1. Trăsături faciale specifice 
Cei mai mulţi copii cu SW prezintă trăsături 
faciale asemănătoare. Aceste trăsături, ce tind a 
fi recunoscute de către geneticieni ori specialişti 
în defecte de naştere, includ: un nas cârn, filtru 
lung (buză superioară lungă), gură largă, buze 
pline, bărbie mică şi mici umflături („pernuţe”) în 
jurul ochilor. Trăsăturile faciale se accentuează cu 
trecerea timpului.

2. Afecţiuni ale inimii şi ale vaselor sanguine 

Majoritatea persoanelor cu SW prezintă afecţiuni 
ale inimii şi/sau vaselor de sânge. Cel mai des 
întâlnită este stenoza supravalvulară a aortei 
(SVAS – supravalvular aortic stenosis) şi stenoza 
arterelor pulmonare. Aceste stenoze variază în 
grad de la foarte uşoare la foarte severe. Acestea 
din urmă necesită intervenţie chirurgicală pentru 
înlăturarea defectului. Deoarece există riscul 
accentuării stenozelor sau al creşterii tensiunii 
arteriale în timp, este necesară o monitorizare 
permanentă a sistemului cardiovascular. 
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Pagina specialistului
3. Hipercalcemie (nivel ridicat al calciului din 
sânge) 

Unii dintre copii cu SW prezintă creşteri ale cal
ciului sanguin. Adevărata frecvenţă şi cauza 
acestei probleme sunt încă necunoscute. Atunci 
când hipercalcemia este prezentă poate determina 
iritabilitate crescută sau simptome similare 
colicilor. Uneori este nevoie de regim special sau 
chiar de tratament medicamentos. În cele mai 
multe din cazuri problema se rezolvă de la sine în 
copilărie dar uneori dereglări ale metabolismului 
calciului şi vitaminei D pot persista toată viaţa şi 
trebuiesc monitorizate. 

4. Greutate scăzută la naştere/ritm scăzut de 
creştere în greutate 

Cei mai mulţi copii cu SW au la naştere o greutate 
ceva mai scăzută decât fraţii sau surorile lor. O 
altă problemă prezentă în primii ani de viaţă este 
ritmul scăzut de creştere în greutate („eşecul 
creş-terii”). Înălţimea la maturitate este sub 
valoarea medie.

5. Probleme de hrănire/alimentaţie 

Mulţi dintre copiii cu SW au probleme de alimen-
taţie. Aceste probleme sunt legate de tonusul 
slab muscular, reflex sever de înecare, sug cu 
dificultate, deglutiţie dificilă, reacţii exagerate la 
stimuli tactili. Problemele de hrănire tind să se 
rezolve cu trecerea timpului. 

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

Mulţi dintre copiii cu SW au colici o perioadă mai 
lungă de timp şi ca urmare sunt mai iritabili. În 
mod normal această perioadă se întinde până la 
10 luni, apoi dispare de la sine. Deseori colicile 
sunt asociate cu hipercalcemie. Deasemenea 
pot determina dificultăţi în ce priveşte somnul 
(adormirea şi menţinerea stării de somn pe 
parcursul nopţii). 

7. Dentiţie anormală 

Dinţii mici şi rari sunt o caracteristică a copiilor 
cu SW. De asemenea pot prezenta o serie de 
alte anomalii de ocluzie, ale formei dinţilor sau 
ale aspectului dinţilor. Cele mai multe dintre 
aceste anomalii pot fi corectate prin intervenţii 
ortodontice. 

8. Malformaţii/anomalii ale rinichilor 

Există o incidenţă uşor crescută de probleme de 
structură sau funcţionalitate a rinichilor. 

9. Hernii 

Herniile inghinale şi ombilicale sunt mai frecvente 
la persoanele cu SW decât la restul populaţiei. 

10. Hiperacuzie – auz hipersensibil 

Copiii cu SW au de cele mai multe ori un auz mai 
sensibil decât alţi copii. Anumite frecvenţe sau 
nivele ale sunetelor pot fi dureroase sau îi pot 
înspăimânta. Această problemă se ameliorează de 
obicei cu trecerea timpului. 

11. Probleme musculo-scheletale 

Copiii de vârste fragede cu SW prezintă adeseori 
un tonus muscular scăzut şi laxitate articulară. Pe 
măsură ce cresc, poate apare rigiditate articulară. 
Fizioterapia este indicată pentru îmbunătăţirea 
tonusului muscular şi a varietăţii mişcărilor 
articulare. 

12. Personalitate excesiv de socială/prie
tenoasă 

Persoanele cu SW manifestă o personalitate 
foarte plăcută, au capacităţi deosebite în ceea ce 
priveşte limba vorbită şi sunt extrem de politicoşi. 
Copiii nu se tem de străini şi manifestă un interes 
mai viu pentru persoanele adulte decât pentru 
cele de aceeaşi vârstă. 

13. Întârziere în dezvoltare, dificultăţi în proce-
sul de învăţare şi probleme de concentrare 
(deficit de atenţie) 

Cele mai multe persoane cu SW prezintă un 
anumit grad de handicap intelectual. Copiii cu SW 
cel mai adesea prezintă o dezvoltare întârziată; 
anumite etape ale dezvoltării psihomotorii cum ar 
fi vorbitul, mersul, folosirea toaletei sunt atinse 
ceva mai târziu decât este considerat normal. 
Lipsa capacităţii de concentrare/atenţia este o 
problemă destul de serioasă în copilăria timpurie 
şi tinde să se amelioreze pe măsură ce copilul 
creşte. Copiii mai mari şi adulţii prezintă o serie 
de abilităţi şi limitări („puncte slabe şi puncte 
forte”) din punct de vedere intelectual. Există 
anumite domenii în care excelează (vorbirea, 
memoria de lungă durată şi aptitudinile sociale) 
pe când în alte domenii (mişcările motorii fine/
specifice şi coordonarea spaţio-vizuală) prezintă 
deficienţe serioase. 

(Materialul de mai sus este obţinut de la Asociaţia 
Williams Syndrome - USA. Traducerea şi adaptarea  

Dna. Dr. Vasilica Plăiaşu – medic specialist 
Genetică Medicală – IOMC Alfred Rusescu) 
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Născut în 17 ianuarie 1994, cu         
serioase probleme de sănătate, niciun 
medic din Bucureşti sau Cluj-Napoca  
nu a reuşit să-i pună un diagnostic 
corect. Cea mai dură problemă cu care 
noi ca şi părinţi ne-am confruntat a 
fost integrarea în şcoală. 

Trauma acestor copii de a fi izolaţi nu poate fi 
măsurată în cuvinte.

În primăvara anului 2007, auzim pentru prima 
dată de Sindromul Williams, bănuiala că fiul 
nostru Tudor ar putea fi purtătorul acestei boli a 
fost pentru noi ca şi părinţi un adevărat şoc. Cu 
ajutorul lui Dumnezeu şi a unor oameni de bună 
credinţă am aflat că în Zalău există un Centru 
de Informare pentru Boli Genetice Rare. Am fost 
încurajaţi şi consiliaţi de d-na Dorica Dan. 

Pe 3 iulie 2007, o echipă de medici începe să-l 
supervizeze pe Tudor, prof. dr. Marius Bembea şi 
dr. Cristina Scrypnyk confirmă cu toată siguranţa 
diagnosticul.

În toamna aceluiaşi an, ajungem să cunoaştem 
şi alţi copii la conferinţa care s-a ţinut la Bucureşti, 
special dedicată acestui sindrom. Am avut onoarea 
să cunosc părinţi binecuvântaţi de Dumnezeu care 
luptă pentru copiii lor, şi nu în ultimul rând pe 
d-na Camelia Livieratou, preşedinta Asociaţiei 
Sindromul Williams.

 În mai 2008, starea de sănătate se înrăutăţeşte 
şi decidem să plecăm din ţară. Am plecat în 
Italia, doream doar ca starea lui de sănătate să se 
îmbunătăţească. 

Viaţa i-a oferit mult mai mult aici, a fost 
imediat luat în grijă de o echipă de medici care îl 
monitorizează.

Am decis să îl înscriem la o şcoală. Vara a trecut 
între îndoieli şi incertitudini. Pe 7 septembrie 
începe prima zi de şcoală, zi de care mi-aş dori să 
aibă parte toţi părinţii care au copii cu dizabilităţi. 
Am fost conduşi la şcoală de către un reprezentant 
al primăriei de unde locuim, pentru a fi siguri că 
Tudor va fi primit aşa cum trebuie. Profesorii au 
fost foarte atenţi cu el, l-au ajutat mult. Prima 
întrebare adresată a fost: „Cum trebuie să ne 
comportăm cu el ca să se simtă în siguranţă?”. Am 
încercat să le povestesc despre boala lui, cât am 

putut pentru că nici eu nu prea vorbeam limba 
italiană. Echipa de medici a venit la şcoală şi i-au 
consiliat colegii de clasă şi pe profesorii cu care 
el lucra. A reuşit până la urmă să înveţe limba 
italiană şi acum are mulţi prieteni. A făcut parte 
dintr-un cor de copii, participa la mici concerte. 
Este acceptat şi mai mult decât atât este susţinut. 
Este anul II la o şcoală privată de muzică unde 
studiază pianul şi acum se pregăteşte pentru exa
mene, iar din septembrie va merge la liceu. 

De 5 ani modul lui de a studia este foarte diferit, 
beneficiază de un profesor de sprijin şi s-a ţinut 
cont foarte mult de faptul că ei nu au dezvoltată 
motricitatea fină aşa că din prima săptămână de 
şcoală autorităţile i-au oferit un laptop. După 
câteva luni, pentru a-i uşura situaţia de a nu mai 
duce calculatorul acasă am fost ajutaţi şi i-am 
cumpărat unul şi pentru acasă aşa că el îşi pune 
temele pe USB şi le duce la şcoală. 

Anul acesta a împlinit 17 ani, este fericit şi 
doreşte să devină un mare cântăreţ. Sigur că ne 
aşteaptă încă mulţi ani de muncă pentru că la noi 
totul merge mai încet, dar cu răbdare şi multă 
dragoste vom reuşi. 

Aici fiecare membru a comisiei de supervizare 
este implicat în a-l ajuta să meargă mai departe. 

Am dori să mulţumim pe această cale doamnei 
învăţătoare Ilieş Veronica deoarece a fost singura 
care l-a ajutat să fie integrat într-o clasă de 
copii. 

MULŢUMIM din toată inima!
Mama unui copil cu sindrom Williams

Dorinţa de viaţă
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Evenimente

În data de 14.01.2011, la Hotel 
Parliament din Bucureşti, a avut loc 
întâlnirea Comitetului Naţional de 
Boli Rare la care au participat 37 
de persoane, reprezentanţi ai ONG, 
pacienţi afectaţi de boli rare şi apar
ţinători ai acestora, reprezentanţi ai 
IOMC şi mass-media naţională.

Scopul acestei întâlniri l-a 
reprezentat organizarea la nivel 
naţional a campaniei privind Ziua 
Europeană a Bolilor Rare, aleasă ca 
fiind data de 29 Februarie tocmai 
datorită faptului că nu o regăsim în 
fiecare an în calendar.

Rare dar Egale în 2011

În anul 2011, Ziua Bolilor Rare, extrem de 
importantă pentru un număr mare de pacienţi din 
ţara noastră, având în vedere diversitatea bolilor 
rare, va fi sărbătorită în cadrul campaniei derulată 
sub sloganul „Rare dar Egale”, pe parcursul a 11 
zile, începând din 21 Februarie până în data de 3 
Martie.

Cei prezenţi la întâlnire, reprezentând: Aso
ciaţia Persoanelor cu Neurofibromatoză, Asociaţia 
Werdnig Hoffman, Asociaţia Română de Hemofilie, 
Asociaţia Română de Spină Bifidă şi Hidrocefalie, 
Fundaţia Protcard, Asociaţia Miastenia Gravis, 
Asociaţia Parent Project RO, Asociaţia Inima 
Copiilor, Fundaţia Nane, Houston N.P.A., Asociaţia 
Mini Debra, IOMC, Coaliţia Europeană a Pacienţilor 
cu Cancer, Asociaţia Prader Willi din România, 
Asociatia de Fibroză Chistică, Asociaţia de Pacienţi, 
Asociaţia Română de Osteogeneză Imperfectă, 
Asociaţia Williams Syndrome, Asociaţia Lupus 
România, Asociaţia Şansa Unui Copil, Myeloma  
Euronet, România Liberă, pacienţi şi aparţinători, 

au reuşit să construiască împreună un plan de 
acţiune privind derularea campaniei în acest an 
în diferite zone ale ţării.

Entuziasmul celor prezenţi, dar şi dorinţa de a se 
implica şi a-şi asuma responsabilităţi în informarea 
şi sensibilizarea populaţiei, a dus la conturarea 
unor acţiuni ample care se vor derula pe parcursul 
campaniei, printre care: organizarea de flash mob 
în mai multe oraşe, realizarea unor comunicate 
de presă cu referire la campanie, informare şi 
sensibilizare în rândul elevilor din mai multe zone 
ale ţării, realizarea unor costumaţii inscripţionate 
cu sloganul campaniei care vor fi purtate cu oca-
zia marşurilor organizate pe parcursul campaniei, 
conferinţa naţională organizată la Universitatea 
de Medicină Bucureşti, lansarea unei broşuri cu 
poveşti reale din viaţa pacienţilor, organizarea de 
jocuri Play Decide (dezbateri publice), participarea 
la emisiuni TV în care să fie prezentate cazuri 
concrete ale pacienţilor cu boli rare şi dificultăţile 
cu care aceştia se confruntă în societatea de azi.

Prin tema abordată în cam
pania din acest an „Acces inegal 
la servicii de sănătate”, cât şi 
prin sloganul acesteia „Rare 
dar Egale” se doreşte eviden
ţierea aspectului că deşi rari 
prin definiţia bolii, pacienţii din 
România sunt mulţi şi numai unin
du-şi forţele vor reuşi să atragă 
atenţia şi să schimbe mentalităţi 
conform cărora, în prezent, sunt 
marginalizaţi iar viaţa lor nu 
reprezintă o prioritate a politi
cilor de sănătate.

Mia Brazdău, 
asistent social APWR
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Vizită în Norvegia

Membrii grupului:

Dorica Dan – preşedinte APWR, coordonator 
proiect; Dan Tiberiu – director executiv APWR, 
monitorizarea construcţiei; Coţa Daniela – vice
primar, reprezentant al partenerilor (Primăria 
Municipiului Zalău); Coste Dumitru – reprezentant 
al MS pentru monitorizarea lucrărilor construcţiei 
Centrului Pilot de Referinţă pentru Boli Rare; 
Dr. Ioana Rotaru – Fundaţia ACASĂ, partener 
în proiect; Amalia Sabău – psiholog, membră 
a echipei APWR. Scopul vizitei a fost schimbul 
de experienţă, mai exact urmărirea modului de 
funcţionare a centrului de lângă Oslo, FRAMBU, 
pentru a dezvolta serviciile din Centrul Pilot de 
Referinţă pentru Boli Rare din Zalău, asemănător 
modelului norvegian. 

6 membrii ai echipei de implementare şi ai partenerilor proiectului 
„Parteneriat Norvegiano-Român (NoRo) pentru Progres în Bolile Rare” 
implementat de Asociaţia Prader Willi din România, au participat în perioada 
20-27 ianuarie la o vizită de lucru în Norvegia.

De asemenea, s-a efectuat 
actualizarea stadiului 
de implementare a pro
iectului şi s-a prezentat un 
raport pentru partenerii 
norvegieni, s-au pus bazele 
unui potenţial proiect 
următor şi am efectuat o 
vizită la Ambasada României 
din Oslo, la invitaţia d-lui 
Ambasador Istrate şi a soţiei 
dânsului, de profesie medic 
şi interesată de derularea 
proiectului din Zalău.

Prima etapă a vizitei a fost la Bergen, al doilea 
oraş ca mărime din Norvegia, sediul Asociaţiei 
Prader Willi din Norvegia, partener în proiect. 
Cu această ocazie am văzut 3 centre rezidenţiale 
(group home) pentru persoanele cu boli rare, 
centre construite în ultimii 20 de ani.

Casele au fost construite de autorităţile locale 
pentru un număr de 5-8 persoane cu dizabilităţi 
produse de boli rare. Aceste persoane închiriază 
casa şi plătesc personal o chirie echivalentă cu 
maximum 25% din venitul primit ca ajutor social 
din partea statului iar diferenţa este acoperită din 
fonduri guvernamentale la cerere. De asemenea, 
autorităţile asigură plata salariilor angajaţilor din 

aceste case, angajaţi care sunt aproximativ 2:1 la 
persoana cu dizabilităţi. Tot chiriaşul asigură plata 
utilităţilor şi a celorlalte cumpărături din veniturile 
realizate (ajutor social, pensie, salariu, etc.). 
Majoritatea persoanelor sunt angajate în ateliere 
protejate (am avut ocazia să vizităm un astfel de 
atelier în Oslo) unde persoana lucrează 5 zile pe 
săptămână la un program de 4-6 ore/ zi, conform 
evaluării făcute de experţi. În timpul orelor de 
program există pauza de masă şi un program 
de exerciţii fizice iar una din zile este dedicată 
activităţilor de dezvoltare personală: cursuri de 
gătit sau activităţi distractive. Persoanele care nu 
pot să aibă un loc de muncă participă la activităţi 
în centre de zi.
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La FRAMBU am avut ocazia să vedem 
centrul, modul lor de organizare şi 
am participat parţial la demararea 
lucrărilor conferinţei pentru spe
cialiştii din centrele pentru pacienţi 
cu sindrom Prader Willi.

În cadrul vizitei am avut ocazia să 
urmărim modul de organizare şi des
făşurare al teleconferinţei pe această 
temă pentru specialiştii implicaţi în 
managementul bolii. 

Totodată am primit informaţii despre 
organizarea activităţii din Frambu, 
programarea cursurilor, desfăşurarea 
cursurilor, organizarea taberelor de 
vară, activităţile de documentare şi 
cercetare din domeniul bolilor rare.

S-au discutat posibilităţile de 
finanţare ale centrului din Zalău la 
terminarea proiectului şi tematica 
următorului proiect, solicitân-   
du-se implicarea partenerilor 
norvegieni în continuare. S-a 
obţinut un acord de principiu in
clusiv pentru participarea unui 
reprezentant FRAMBU într-un po
tenţial grup de lucru pe servicii 
sociale la EUCERD.

În cadrul vizitei la ambasadă, d-na 
Ambasador Istrate a promis că va 
participa la deschiderea oficială a 
centrului din Zalău în iunie 2011.

Dorica Dan, 
preşedinte APWR
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TREAT-NMD organizează al 5-lea curs de instruire 
online, care va avea loc în România la Bucureşti, pe 
data de 18 martie 2011. Am dori să vă invităm să fiţi 
alături de noi la acest training.

TREAT-NMD colaborează cu specialişti din întreaga 
lume pentru a crea un consens internaţional privind 
îngrijirea şi managementul pacienţilor care suferă 
de boli neuromusculare. TREAT-NMD are o echipă de
dicată care lucrează pe această temă iar website-ul 
TREAT-NMD găzduieşte versiuni a multor documente 
referitoare la îngrijirea pacientului. Pentru informaţii 
suplimentare, vă rugăm să vizitaţi  http://www.treat-
nmd.eu.

Scopul cursului este sensibilizarea profesionişti-
lor cu privire la Distrofia Musculară Duchenne, din 
domeniul sanitar din zona Centrală şi Est-Europeană, 
din comunitatea de cercetare, precum şi distribuirea de 
informaţii noi cu privire la ultimele evoluţii în terapia 
şi standardele de îngrijire ale acestei boli. Cursurile 
de training vor fi realizate de către profesioniştii lideri 
în acest domeniu, care sunt membrii ai consorţiului 
TREAT-NMD, sunt specialişti în tratarea pacienţilor şi 
în trialuri clinice. Cursul va oferi, de asemenea, opor
tunitatea de a împărtăşi experienţa celor din România 
cu colegii din ţările vecine.

Cursul este organizat de profesorii Thomas Sejersen 
(Spitalul Universitar Karolinska, Stockholm, Suedia) şi 
Dana Craiu (Spitalul Alexandru Obregia, Universitatea 
de Medicină şi Farmacie „Carol Davila”, Universitatea 
de Medicină Bucureşti, România), cu sprijinul Centrului 
European Neuromuscular (ENMC), Parent Project Ro
mânia şi Fundaţia Română pentru Neurologie şi Epilep
tologie, RONEP. 

Subiecte abordate: 
•  	Standarde de îngrijire în DMD
•  	Managementul respirator
•  	Managementul cardiac
•  	Tratamentul cu steroizi
• 	 Importanţa muncii în echipa multidisciplinară
• 	 Fizioterapie şi orteze
• 	 Terapiile curente şi viitoare/tratamente
• 	 Nevoi ale pacienţilor/părinţilor/familiilor
Programul ştiinţific final al cursului va fi disponibil 

de la mijlocul lunii februarie pe site-ul http://www.
treat-nmd.eu/events/232/ 

Numărul de participanţi este limitat la 40-50 de 
persoane. Candidaţii trebuie să completeze un for
mularul de înscriere pentru curs şi să-l trimită îm
preună cu un CV scurt în limba engleză la doamna 

Katelijne Senden pe următoarea adresă de e-mail:
senden@enmc.org  până în 27 februarie 2011.

Formularul de înscriere poate fi găsit pe www.
treat-nmd.eu/events/232/. Cererile primite fără CV 
nu vor fi luate în considerare. Participanţii admişi la 
curs vor fi notificaţi în 4 martie 2011.

Locaţie: cursul de instruire TREAT-NMD va fi găzduit 
la Clinica de Neurologie Pediatrică, Spitalul „Al 
Obregia”, Bucureşti, România.

Cheltuieli: Cursul este gratuit. În data de 18 martie 
2011, pauzele de cafea şi masa de prânz (bufet suedez) 
vor fi gratuite. Participanţii îşi vor asigura cheltuielile 
pentru deplasare şi cazare.

Cazare: Un număr de camere sunt disponibile la 
Spitalul „Alexandru Obregia”. Aceste camere sunt ofe
rite gratuit de către spital. Dacă sunteţi interesat de 
una dintre aceste camere, vă rugăm să luaţi legătura 
cu Katelijne Senden pe adresa de e-mail senden@
enmc.org. Dacă preferaţi să staţi la Rin Grand Hotel 
din apropiere, vă rugăm să folosiţi următorul 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 informaţii suplimentare vă rugăm să luaţi 
legătura cu Katelijne Senden pe adresa de e-mail: 
senden@enmc.org.

EMC: Cursul este acreditat de Colegiul Medicilor 
din România şi recunoscut de către Universitatea de 
Medicină şi Farmacie „Carol Davila”.

Aşteptăm cu nerăbdare să vă întâlnim la 
Bucureşti!

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 

Standarde de îngrijire în 
managementul persoanelor cu DMD

Bucureşti, ROMÂNIA, 18 Martie 2011
Locaţie: Clinica de Neurologie Pediatrică, Spitalul Clinic  „Alexandru Obregia”,  Bucureşti, România
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Meloterapie - Întâlnire 
Big Brother Big Sister
În data de 20 ianuarie 2011 la sediul asocia-
ţiei Prader Willi din România a avut loc prima 
întâlnire din acest an cu voluntarii din proiectul 
BBBS.  

În cadrul acestei prime întâlniri voluntarii au 
avut ocazia să-şi aleagă câte un copil dintre 
cei care beneficiază de serviciile de intervenţie 
personalizată şi care participă la activităţile de 
meloterapie, pe care să-l ajute, să-l indrume şi 
să-l supravegheze pe parcursul orelor. 

Totodată s-a discutat despre programul întâl
nirilor de meloterapie şi li s-a prezentat fişa 
de monitorizare pe care voluntarii trebuie să o 
completeze la sfârşitul fiecărei ore.  

Băican Cosmina, 
psihopedagog APWR

Trust of Trust, 13 ianuarie 2011
TRUST OF TRUST este menit să contureze, 

în perspectivă, modalitatea de a crea un 
fond de finanţare şi de sustenabilitate a 
serviciilor pe care le furnizează asociaţia, 
dar şi de responsabilizare socială a mediului 
economic care să vină în completarea 
resurselor deja existente (subvenţie de stat 
pentru servicii sociale, sponsorizări locale, 
bugetul local, proiecte în derulare) şi a 
posibilităţilor de finanţare deja identificate 
(bugetul local şi judeţean, Casa de Asigurări 
de Sănătate, proiecte).

Ne propunem astfel să punem bazele unui fond de responsabilizare socială a mediului economic 
privind îmbunătăţirea serviciilor sociale, medicale şi educaţionale pentru persoane afectate de boli 
rare fond ce să poarte denumirea Trust of Trust.

Dorica Dan, preşedinte APWR
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Actualizare proiect

Construcţia Centrului Pilot de Referinţă pentru Boli 
Rare a continuat în luna ianuarie cu lucrări la interior, 
atât cât timpul ne-a permis. Au fost achiziţionate 
materiale necesare finalizării clădirii şi a fost demarată 
achiziţia pentru o maşină adaptată transportului 
persoanelor cu boli rare. 

În zilele de 13 şi 14 ianuarie 2011, la Hotel Parliament 
din Bucureşti, a avut loc întâlnirea Comitetului Naţional 
de Boli Rare şi Trust of Trust la care au participat 37 
de persoane, reprezentanţi ai ONG, pacienţi afectaţi 
de boli rare şi aparţinători ai acestora, reprezentanţi ai 
IOMC, reprezentanţi ai industriei farmaceutice şi mass-
media naţională.

Scopul acestei întâlniri l-a reprezentat organizarea 
la nivel naţional a campaniei privind Ziua Europeană 
a Bolilor Rare, aleasă ca fiind data de 29 Februarie 
tocmai datorită faptului că nu o regăsim în fiecare an 
în calendar.

Întâlnirea Trust of Trust din 13 ianuarie a fost menită 
să contureze modalitatea de a crea un fond de finanţare 
şi de sustenibilitate a serviciilor pe care le furnizează 
asociaţia, dar şi de responsabilizare socială a mediului 
economic care să vină în completarea resurselor deja 
existente (subvenţie de stat pentru servicii sociale, 
sponsorizări locale, bugetul local, proiecte în derulare) 
şi a posibilităţilor de finanţare deja identificate (bugetul 
local şi judeţean, Casa de Asigurări de Sănătate, 
proiecte).

În anul 2011, Ziua Bolilor Rare, extrem de impor
tantă pentru un număr mare de pacienţi din ţara 
noastră, având în vedere diversitatea bolilor rare, va 
fi sărbătorită în cadrul campaniei derulată sub sloganul 
„Rare dar Egale”, pe parcursul a 11 zile, începând din 
21 Februarie până în data de 3 Martie.

Prin tema abordată în campania din acest an „ Acces 
inegal la servicii de sănătate”,  cât şi prin sloganul aces
teia „Rare dar Egale” se doreşte evidenţierea aspectului 
că deşi rari prin definiţia bolii, pacienţii din România 
sunt mulţi şi numai unindu-şi forţele vor reuşi să atragă 
atenţia şi să schimbe mentalităţi conform cărora, în 
prezent, sunt marginalizaţi iar viaţa lor nu reprezintă o 
prioritate a politicilor de sănătate.

6 membrii ai echipei de implementare şi ai partene
rilor proiectului „Parteneriat Norvegiano-Român (NoRo) 
pentru progres în bolile rare” implementat de Asociaţia 
Prader Willi din România, au participat în perioada 20-
27 ianuarie la o vizită de lucru în Norvegia.

Scopul vizitei a fost schimbul de experienţă, mai 
exact urmărirea modului de funcţionare a centrului de 
lângă Oslo, FRAMBU, pentru a dezvolta serviciile din 
Centrul Pilot de Referinţă pentru Boli Rare din Zalău, 
asemănător modelului norvegian. 

De asemenea, s-a efectuat actualizarea stadiului 
de implementare a proiectului şi s-a prezentat un 
raport pentru partenerii norvegieni, s-au pus bazele 
unui potenţial proiect următor şi am efectuat o vizită 
la Ambasada României din Oslo, la invitaţia d-lui 
Ambasador şi a soţiei dânsului, de profesie medic şi 

interesată de derularea proiectului din Zalău. Prima 
etapă a vizitei a fost la Bergen, al doilea oraş ca mărime 
din Norvegia, sediul Asociaţiei Prader Willi din Norvegia, 
partener în proiect. Cu această ocazie am văzut 3 centre 
rezidenţiale (group home) pentru persoanele cu boli 
rare, centre construite în ultimii 20 de ani.

Casele au fost construite de autorităţile locale 
pentru un număr de 5-8 persoane cu dizabilităţi produse 
de boli rare. Aceste persoane închiriază casa şi platesc 
personal o chirie echivalentă cu maximum 25% din 
venitul primit ca ajutor social din partea statului iar 
diferenţa este acoperită din fonduri guvernamentale 
la cerere. De asemenea, autorităţile asigură plata 
salariilor angajaţilor din aceste case, angajaţi care sunt 
aproximativ 2:1 la persoana cu dizabilităţi. Tot chiriaşul 
asigură plata utilităţilor şi a celorlalte cumpărături 
din veniturile realizate (ajutor social, pensie, salariu, 
etc.). Majoritatea persoanelor sunt angajate în ateliere 
protejate (am avut ocazia să vizităm un astfel de atelier 
în Oslo) unde persoana lucrează 5 zile pe săptămână la 
un program de 4-6 ore/zi, conform evaluării făcute de 
experţi. În timpul orelor de program există pauza de 
masă şi un program de exerciţii fizice iar una din zile este 
dedicată activităţilor de dezvoltare personală: cursuri 
de gătit sau activităţi distractive. Persoanele care nu 
pot să aibă un loc de muncă participă la activităţi în 
centre de zi.

La FRAMBU am avut ocazia să vedem centrul, modul 
lor de organizare şi am participat parţial la demararea 
lucrărilor conferinţei pentru specialiştii din centrele 
pentru pacienţi cu sindrom Prader Willi.

În cadrul vizitei am avut ocazia să urmărim modul de 
organizare şi desfăşurare al teleconferinţei pe această 
temă pentru specialiştii implicaţi în managementul 
bolii. Totodată am primit informaţii despre organizarea 
activităţii din Frambu, programarea cursurilor, desfăşura
rea cursurilor, organizarea taberelor de vară, activităţile 
de documentare şi cercetare din domeniul bolilor rare.

S-au discutat posibilităţile de finanţare ale centrului 
din Zalău la terminarea proiectului şi tematica urmă
torului proiect, solicitându-se implicarea partenerilor 
norvegieni în continuare. S-a obţinut un acord de 
principiu inclusiv pentru participarea unui reprezentant 
FRAMBU într-un potenţial grup de lucru pe servicii 
sociale la EUCERD.

În data de 20 ianuarie 2011 la sediul asociaţiei Prader 
Willi din România a avut loc prima întâlnire din acest 
an cu voluntarii din proiectul BBBS. În cadrul acestei 
prime întâlniri voluntarii au avut ocazia să-şi aleagă 
câte un copil dintre cei care beneficiază de serviciile de 
intervenţie personalizată şi care participă la activităţile 
de meloterapie, pe care să-l ajute, să-l indrume şi să-l 
supravegheze pe parcursul orelor. Totodată s-a discutat 
despre programul întâlnirilor de meloterapie şi li s-a 
prezentat fişa de monitorizare pe care voluntarii trebuie 
să o completeze la sfârşitul fiecărei ore.  

Dorica Dan, coordonator proiect

Parteneriat Norvegiano - Român (NoRo) pentru 
Progres în Bolile Rare 

Ianuarie 2011
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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. 

A number 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 

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 I had the opportunity to see the center, the 
way activities are organized, I 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. I 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

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

January 2011
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