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Contributia membrilor ANBRaRo la crearea de
servicii pentru pacientii cu boli rare din Romania

Asociatia Prader Willi din Romania (APWR)

» Centrul de Informare pentru Boli Genetice
Rare deschis in anul 2005

> 2 servicii acreditate

» Autorizati pentru capacitate de cercetare

» Autorizati pentru formarea adultilor, 5 cursuri

autorizate de MMSSF (Ministerul Muncii, Solida-
ritatii Sociale si Familiei), 1 curs acreditat de
CMR (Colegiul Medicilor din Romania)
Implementare standarde ISO 9001

Centrul Pilot de Referinta pentru Boli Rare
eUniversitate

2 reviste

Carti, brosuri, ghiduri, etc.

Alianta Nationala de Boli Rare (ANBRaRo)

> Reuneste eforturile organizatiilor de pacienti
cu boli rare

> Infiintata in august 2007 la initiativa si
printr-un proiect al APWR

> Acreditata pentru servicii de informare privind
bolile rare

Actiuni importante:
- Ziua Bolilor Rare
- Congrese si conferinte nationale si europene
- Formarea de grupuri de lucru pe PNBR (Planul
National de Boli Rare)
- Instruirea membrilor aliantei
- Proiect CEE Trust - 3 5000 eur
- EUROPLAN
- Congresul Balcanic de Boli Rare
Asociatia ,,Inima Copiilor”
Toata activitatea asociatiei este directionata in
scopul ajutorarii copiilor cu MCC si dezvoltarea car-
diochirurgiei pediatrice in tara noastra.
Activitati:
» Campania pentru realizarea primului centru
de cardiochirurgie pediatrica din Bucuresti, la
spitalul ,,Marie Curie”
> Dotarea cu aparatura medicala a sectiei de
cardiochirurgie pediatrica a Institutului Inimii
Cluj; valoare: 475 600 Euro
» 14 300 de ore de voluntariat
Asociatia de Epidermoliza Buloasa

» Scopul: Imbundtdtirea calitdtii vietii pacien-
tilor afectati de EB (epidermolizd buloasd)
Tabere: 2008, 2009, 2010=4 300 ron
Informare: 500 ron
Campanii 2% (2008/2009/2010)=7 000 ron
Evenimente (2007/2008/2009/2010)=3000 ron
Congrese EB=9 000 ron
Nu are servicii acreditate
1 persoana angajata permanent

- 1 040 de ore de voluntariat/an
Asociatia Nationala Miastenia Gravis

> Centrul National de Informare Miastenia Gravis
INFO MG_RO
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> Tiparirea unui tratat medical de specialitate
“Miastenia Gravis si afectiunile inrudite” de
H. Kaminski, traducere in limba romana
> Distributie de materiale
» Ore voluntariat/an= 4 212 ore
> Nu are angajati
Asociatia Parent Project pentru Cercetare si
Asistenta in Distrofia Musculara
> Diagnosticarea genetica a copiilor si familiei in
clinici de prestigiu din tara si din strainatate
> Consiliere, informare si training pentru pa-
rinti
» 26 de voluntari
» 1 serviciu acreditat
Asociatia PKU Life Romania
» Consiliere pacienti cu fenilcetonurie
» Asigurare produse dietetice
» Demersuri catre Ministerul Sanatatii pentru
diagnostic si tratament
» 5 000 Euro, donatii de produse dietetice
(+10000 Euro donatii de produse dietetice din
partea altor organizatii) in anul 2010
4 voluntari/250 ore de munca/an
Acreditare expirata
Societatea Romana de Genetica Medicala
Servicii de educatie medicala continua
Educatia curriculara a studentilor
Cercetare in bolile rare
Promovarea nevoilor bolnavilor cu boli rare
Sprijinirea asociatiilor de pacienti in de-
mersurile de asigurare a politicilor medicale
adecvate si sensibilizarea, informarea popu-
latiei pentru profilaxia acestor boli
» Organizarea de cursuri postuniversitare de
educatie continud in Genetica medicald,
pentru diverse specialitati medicale
» Capacitate de cercetare - dezvoltare-inovare
» Voluntari cu activitate vizibila: 150 - minim
7500 ore/an
Asociatia Romana de Osteogeneza Imperfecta
,o0ameni fragili”
Serviciile si activitatile sunt adresate persoanelor
care sufera de maladia Lobstein (osteogeneza imper-
fecta).
» Organizatia are 5 membri
> Nici un serviciu acreditat
Servicii si activitati:
> Mediatizarea informatiilor legate de aceasta
boala
> Sprijinirea persoanelor care sufera de aceasta
boala
» Colaborarea cu specialisti din tara si strainatate
>
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din acest domeniu

Stimularea cercetarilor stiintifice in vederea
gasirii celor mai bune tratamente pentru aceasta
maladie




Povestea mea

Sunt Carmen Cordea, mama unei fetite cu
fenilcetonurie, Roxana lulia. Sunt fericita
mamd a unei fetite cu fenilcetonurie, in
conditiile in care un astfel de diagnostic in
Romania mai lasa loc fericirii. De ce ?

Pentru ca intr-o tara in care nu se face scree-
ning generalizat pentru diagnosticarea bolii, am
avut norocul sa nasc intr-o maternitate care fa-
cea testele de diagnostic. Pentru ca acum, pot
procura in tara produsele dietetice. Pentru ca Mi-
nisterul Sanatatii asigura, in sfarsit, tratamentul
pentru fenilcetonurie. Cand fetita avea 6 sapta-
mani, am fost internata la Centrul Pku din Cluj
pentru analize. Diagnosticul s-a confirmat. Pentru
a ma informa, am cerut medicului o carte des-
pre fenilcetonurie. Am primit de la Centrul Pku
din Cluj substituentul proteic, odata cu informa-
tia ca in Romania nu se gasesc alimente pentru
aceasta dieta. Curand, aveam sa aflu cata dis-
perare iti poate aduce acest lucru. Am cumparat
din Germania, faina, paste si celelalte produse
hipoprotidice. Cand fetita avea 9 luni, am ramas
fara substituent proteic. Am fost in audienta la
Ministerul Sanatatii. Mi-era imposibil sa-l cumpar.
Sa ai un copil cu fenilcetonurie in brate si sa nu
ai mancarea de care depinde viata lui. Situatia
s-a repetat in fiecare an. Am apelat la cunoscuti
din strainatate, pentru a procura substituentul de
care depmdea cop1lul meu si pe care eu nu aveam
bani sa-l cumpar. Anual, Centrul Pku din Cluj imi
asigura 15% din necesarul de substituent. Medicul
imi indica doze de substituent mai mici decat ne-
cesarul copilului, data fiind lipsa acestuia. Nefiind
multumita de ritmul in care se dezvolta fizic si

afland din carti care sunt nevoile reale ale dietei,
am incercat sa-i sugerez medicului ca are nevoie

de alte cantitati... Raspunsul a fost ,,Categoric,
nu! Nu este adevarat. Nu are nici o legatura sub-
stituentul cu dezvoltarea fizica.” Ce am facut? Nu
am mai contrazis medicul, dar nici nu am respec-
tat indicatiile in privinta cantitatii de substituent:
am respectat cifrele din carti si am continuat sa-i
fac rost de el din strainatate, clandestin.

Tn 2005 s-a infiintat Asociatia PKU Life Romania,
cu sprijinul Caritas Catolica Oradea. M-am trezit
presedinta asociatiei pentru ca era prea multa
frustrare, durere si foarte intensa dorinta de a-i
ajuta pe cei care treceau prin aceleasi suferinte
ca si mine si pentru ca nu era nimeni care sa
scrie un memoriu sau sa faca demersuri pentru ca
tuturor copiilor cu pku sa le fie mai bine. Voiam
ca toti copiii cu pku sa aiba o paine buna pe masa,
sa stie ca exista paine, paste, dulciuri si pentru
ei. Voiam sa informez mamele despre cat de
importanta este dieta, despre cat de important
este substituentul. Medicul nu le-a subliniat
mamelor niciodata importanta substituentului,
dar le critica sever ca nu tin dieta. Am desfiintat
mitul dietei pku fara substituent, la care medicii
tineau foarte mult (in lipsa acestuia, valorile phe

in sange sunt mari, generand probleme chiar in

conditiile respectarii unei diete hipoprotidice).

Acum, Roxana Ilulia are 16 ani. Pare o
adolescenta ca oricare alta. E o adolescenta cu
bucuriile specifice varstei. Dar cator copii li se va
fura copilaria si cate familii vor mai suferi pana ce
screeningul pku se va face in mod responsabil in
toate maternitatile din Romania?

Mama unui copil
cu fenilcetonurie (pku)
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Povestea mea

Md numesc C.I., am un bdietel de 5 luni
suferind de epidermoliza buloasd, aceastd
boald cruntd care m-a speriat ingrozitor la
inceput, crezdnd si convinsd fiind cd este
fatald. Primul lucru pe care [-am fdcut a
fost sd incep sd md informez cu ajutorul
internetului, dar care m-a coplesit si in
loc sd mad elucideze m-a speriat si mai
tare.

Credeam ca nu voi putea sa ma bucur de tot
ceea ce insemna primul meu copil, primul pas,

prima nazdravanie, primul cuvant. Totusi am

inteles rapid ca desi nu exista un medicament,

un tratament pentru aceasta afectiune, imi mai
ramane grija, un mod aparte de a-l creste si de a-i
oferi protectie permanenta. Dar aveam nevoie de
cineva care sa ma indrume, sa-mi impartaseasca
din experienta sa si sa ma ajute pe cat posibil
sa ma feresc de eventualele greseli. Asa am
descoperit Mini Debra, asociatia fiica a mamei
Debra International care mi-a fost alaturi, m-a
sprijinit si ajutat sa trec mai usor peste momentele
grele si dificile din viata mea, sa infrunt cu mai
mult curaj, incercarea si provocarea destinului.

Mama unui copil
cu epidermoliza buloasa
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Minidictionar de termeni psihopedagogici

agnozie - imposibilitatea recunoasterii obiectelor

dupa calitatile lor: forma, culoare, greutate, tem-

peratura, etc, desi functiile senzoriale elementare

respective (vaz, auz, sensibilitate superficiala si

profunda) sunt intacte. (adj. agnozic)

Sursa: Dictionar medical, L. Manuila, A .Manuila,
M. Nicolim/Edit. CERES, Bucuresti/ 1997

anamneza - (gr. anamnezis - amintire), in clinica
medicala, investigare, fie directa a unui caz, fie
a persoanelor din anturajul acestuia, in scopul
obtinerii de informatii privind antecedentele sale
personale, sau accidentale morbide precedente.
In psihiatrie, prin a. se urmareste reconstituirea
etiologiei respectivei psihopatii sau psihoze in
vederea unei psihoterapii adecvate. Prin extensie,
in psihologie, a se aplica analogic ca o secventa a
biografiei psihologice, in vederea stabilirii originii
si conditiilor dezvoltarii unor particularitati in-
dividuale (trasaturi de caracter, sentimente, ca-

pacitati, vocatie, etc).
Sursa: Paul Popescu Neveanu/Dictionar de
psihologie/Edit. Albatross/ 1978

asistent maternal - persoana autorizata care des-

fasoara la domiciliul propriu activitati de ingrijire,

educatie, recuperare si socializare in vederea

dezvoltarii armonioase si a reintegrarii/integrarii

sociale si familiale a copilului in dificultate (inclu-

siv a celui cu deficiente sau handicap) primit in

plasament sau incredintare.

Asistenti maternali - ocupatii componente:

- asistenti maternali generalisti

- asistenti maternali pentru copilul cu handicap

sever

- asistenti maternali pentru protectia in regim de

urgenta a copilului

- asistenti maternali pentru copilul delincvent.
Sursa: www.mmssf.ro

asistent personal - este persoana care supra-
vegheaza, acorda asistenta si ingrijire copiluluisau
adultului cu handicap grav, pe baza programului
individual de recuperare si integrare sociala a
persoanei cu handicap, elaborat de comisiile de
expertiza medicala pentru adultii cu handicap
si, respectiv, de comisiile de expertiza medicala
a copilului cu handicap, potrivit prevederilor
art. 2 alin. (3)-(5) din Ordonanta de Urgenta a
Guvernului nr. 102/1999 privind protectia speciala
si incadrarea in munca a persoanelor cu handicap,

cu modificarile si completarile ulterioare.
Sursa: Publicat in Monitorul Oficial al Romdniei
nr. 232 din 7 mai 2001- (Art. 1.)

atelier protejat - perimetru/spatiu special ame-
najat ce poate asigura posibilitatile de munca
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remunerata sau de readaptare profesionala pentru
persoanele cu dizabilitati/handicap care nu pot
face fata exigentelor din unitatile economice
obisnuite sau concurentei de pe piata.
Sursa: Alois Ghergut /,,Sinteze de
psihopedagogie speciald”/Edit. Polirom/2005

cadre didactice itinerante si de sprijin - cadre
specializate ale scolii speciale care desfasoara
activitati de recuperare si dezvoltare psihofizio-
logica a copilului cu dizabilitati si acorda a-
sistenta psihopedagogica sau de consiliere curri-
culara elevilor cu dizabilitati integrati individual
in scoala obisnuita, in vederea depasirii di-
ficultatilor de invatare si de integrare scolara si
socioprofesionala.
Sursa: Alois Ghergut /,,Sinteze de
psihopedagogie speciald”/Edit. Polirom/2005

deficienta - consta intr-o anumita pierdere din
punct de vedere structural (anatomic) sau functio-
nal (fiziologic, psihic), cu referire la anumite
parti, sisteme sau subsisteme/organe ale orga-
nismului uman care, in aceste conditii, nu mai
functioneaza la parametri obisnuiti, constatati
la celelalte persoane, de o maniera cronica si
constanta.
Sursa: ,,Clasificare Internationald a
deficientelor, incapacitdtilor si handicapurilor”-
0.M.S.-1980, (GIBB,C.; DONKERSLOOT,P.,1991)

discalculia - perturbare in mecanismele intele-
gerii si efectuarii operatiilor de calcul la copiii cu
inteligenta normala. d. este insotita de tulburari
ale organizarii spatiale. Este o deficienta tranzi-

torie si remediabila.
Sursa: Paul Popescu Neveanu/Dictionar de
psihologie/Edit. Albatross/ 1978

disartrie - (gr. dys - greu, arthon - articulatie), tul-
burare a limbajului, caracterizata prin confuzie
in articularea cuvintelor, ca si prin modificari
ale ritmului, intonatiei si expresivitatii vocii. Se
observa in unele boli ale sistemului nervos, in
paralizia generala progresiva, in unele intoxicatii
alcoolice. Este de origine cerebrala. Simptomele

dislalice grave sunt similare, d. usoare.
Sursa: Paul Popescu Neveanu/Dictionar de
psihologie/Edit. Albatross/ 1978

disfazie - in general ceea ce in logopedie poarta
denumirea de ,,afazie”, cu deosebirea ca nu sem-
nifica anularea comunicarii decat in cazuri foarte
rare, bolnavii disfazici dorind intotdeauna sa co-
munice. d. reprezinta tulburari de limbaj (dis -
dificultate, tulburare, phasis - vorbire) care au la
baza totdeauna o tulburare organica, neuronala,




de origine centrala, in general fiind vorba de
leziuni ale centrului vorbirii (in frontal 3, temporal
si parietalul inferior), de natura vasculara, tu-
morala sau traumatica. In aprecierea tulburarii
comprehensiunii si expresiei limbajului, trebuie
avut intotdeauna in vedere eliminarea unei stari
psihotice, a unei stari profunde de deteriorare
cognitiva (demente) sau a unei nedezvoltari
cognitive (oligofrenii). d. impun un tratament lo-
gopedic, de reinvatare a limbajului. In cadrul d.
sunt descrise: surditatea verbala, intoxicatia prin
cuvant, amnezia verbala, parafazie, alexie sau

cecitate verbala, dissintaxia si jargonofazia.)
Sursa: Paul Popescu Neveanu/Dictionar de
psihologie/Edit. Albatross/ 1978

ecolalie - fenomen patologic de ,,vorbire dupa
ecou”, de repetare automata a cuvintelor si ges-
turilor interlocutorului. Se numeste ecofrazie

cand consta din repetarea propozitiilor.
Sursa: Paul Popescu Neveanu/Dictionar de
psihologie/Edit. Albatross/ 1978
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lua doua forme: a) o modalitate activa - practica
unui instrument muzical; b) o modalitate pasiva

- ascultarea muzicii.
Sursa: http://www.terapii-naturiste.com/
terapii_naturiste/alte_terapii/meloterapia/
meloterapie.htm

pareza - deficit motor partial, de intensitate usoa-
ra sau moderata; paralizie partiala, incompleta,
manifestata prin diminuarea fortei musculare
care permite miscari de amplitudine redusa;
poate avea mai multe forme: hemipareza (este
afectata o jumatate a corpului), monopareza
(afectat un singur membru/segment), parapareza
(afectate membrele inferioare) si tetrapareza
(sunt afectate toate membrele corpului).
Sursa: Alois Ghergut/ “Sinteze de psihopedagogie
speciald”/Edit. Polirom/2005

plan de servicii personalizat - reprezinta un
cadru de organizare a interventiei specializate
pentru persoanele cu cerinte speciale incluse
intr-un program de interventie si
recuperare care permite planifi-
carea si coordonarea resurselor
si serviciilor personalizate/indivi-
dualizate, asigurarea coerentei si
complementaritatii interventiilor,
fiind focalizat pe cerintele indivi-

duale ale persoanei.
Sursa: Alois Ghergut/ “Sinteze de
psihopedagogie speciald”/Edit.
Polirom/2005

psihopedagogul special - trebuie sa
posede urmatoarele competente:
- capacitati de realizare a obiec-
tivelor in corespundere cu titlul
didactic pe care il poseda;

- cunostinte sistematice despre
om - subiect al procesului instructiv,
recuperativ si integrativ;

) ) ) ) Ay &y -y &y - N

incluziunea sociala - reprezinta un set de masuri
si actiuni multidimensionale din domeniile protec-
tiei sociale, ocuparii fortei de munca, locuirii,
educatiei, sanatatii, informarii si comunicarii,
mobilitatii, securitatii, justitiei si culturii, desti-
nate combaterii excluziunii sociale.

Sursa: www.mmssf.ro

meloterapia - este o forma a psihoterapiei in care
muzica este folosita ca mijloc de exprimare (in
loc de vorbire) si care este indicata de terapeut
in functie de problemele fiecarui pacient. Astfel
pot fi tratate agresivitatile ascunse, tulburarile
mentale sau afective, anumite blocari, dar si
cateva boli psihosomatice, cum ar fi astmul sau
problemele de alimentatie. Meloterapia poate

- abilitati de realizare a instruirii si
educatiei copiilor/elevilor din insti-

tutiile speciale si cele generale;

- capacitati de examinare si diagnostic sociopsi-
hopedagogic;

- deprinderi de aplicare a metodelor generale si
particulare de activitate psihopedagogica;

- abilitati de activitate psihoprofilactica si co-
rectiv-compensatorie.

De asemenea, specialistul trebuie sa cunoasca

problemele cu care se confrunta cei aflati in difi-

cultate, sa gaseasca si sa stabileasca modalitati

concrete de solutionare a acestora, sa promoveze

metode alternative de depasire a impedimen-

telor, sa stabileasca un diagnostic social corect.

Sursa: www.integration.ro
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Everimente

Ziua Internationala a Bolilor Rare 2011

In acest an campania
nationald cu tema
»Inegalitdti ale serviciilor
de sanatate pentru bolile
rare”, lansatd cu ocazia
Zilei Internationale

a Bolilor Rare, s-a
desfasurat la fel ca si anul
trecut atat la nivel de tard
cat si la nivel de oras.

in acest an promovarea cam-
paniei a inceput prin lansarea
sloganului ,,RARE DAR EGALE”
sustinut si promovat cu ajutorul
colaboratorilor nostri din urma-

) ") ) ) Ay "y A " " H

toarele orase: Zalau, Timisoara,
Targu-Mures, Oradea, Cluj-Napo-
ca, Bucuresti, Brasov, lasi, Carei, Simleu Silvaniei,
Turda, Targu-Jiu, Buzias, Bacau. Campania Ziua
Internationala a Bolilor Rare s-a promovat prin
interviuri realizate de mass-media (posturi de ra-
dio, televiziune), comunicate de presa si artico-
le publicate in ziare si reviste cu privire la bolile
rare, postari pe internet, distribuirea de materi-
ale informative (carti, pliante, fluturasi, calenda-
re, afise, reviste) in locuri publice, scoli, institutii
medicale, prezentare spoturi, filmulete, lectii pe
tema bolilor rare in scoli.

Dintre orasele care au desfasurat activitati cu
ocazia campaniei se mentioneaza:

) M) ap &y &) &y &) &) N H

Zalau

Workshop de abilitare;

Marsul bolilor rare;

Lectii de dirigentie si cultura civica, infor-
mare pe tema bolilor rare in scoli;
Distribuirea de materiale informative
(carti, pliante, fluturasi, calendare, afise,
reviste);

Conferinta de presa;

Lansarea brosurii cu povesti ale pacientilor
,Rare Inegale”;

PlayDecide pentru cadre didactice, pentru
persoane din sitemul sanitar, pentru repre-
zentantii autoritatilor locale si presa.

Timisoara

+ Lectii tematice privind bo-
lile rare in scoli;

« Campanie stradala - mate-
riale informative (carti, pli-
ante, fluturasi, calendare,
afise, reviste) distribuite
de catre medici, studentii
de la medicina, precum si
voluntarii pentru boli rare;

« Marsul bolilor rare;

. S-au organizat doua mani-
festari dedicate bolilor rare
la Spitalul Clinic de Urgenta
pentru Copii ,,Louis Turca-
nu” - una cu personalul me-
dical, cealalta cu parintii si
bolnavii;

8 Oameni Rari si Bolile Rare
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Everimente

« Lectii tematice privind bolile rare in
scoli;

« Compania Nationala de Cai Ferate
»CFR” - S.A - a anutat prin statiile de
amplificare: ,,Astazi 28 februarie este
Ziua Bolilor Rare, RARE DAR EGALE!”.

lasi
» Simpozionul ,,Ziua Bolilor Rare 2011”
- organizat la Universitatea de Medicina
si Farmacie ,,Gr. T. Popa”;
« Lectii tematice privind bolile rare in
scoli;
« Distribuirea de materiale informative
(carti, pliante, fluturasi, calendare, afi-
se, reviste) de catre medici, studentii de
la medicina, voluntari.
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Targu-Mures

Lectii tematice privind bolile rare in scoli;
Campanie stradala - materiale informative
(carti, pliante, fluturasi, calendare, afise,
reviste), distribuite de catre medici, stu-
denti, voluntari pentru bolile rare;
Organizarea mesei rotunda la care au par-
ticipat medici, specialisti, terapeuti, stu-
denti.

Bucuresti

Simpozion privind bolile rare la Institutul
de Ocrotirea Mamei si Copilului ,Alfred
Rusescu” (IOMC);

Simpozionul dedicat Zilei Internationale a
Bolilor Rare ,,Rare dar Egale” la Universi-
tatea de Farmacie si Medicina ,Carol Da-
vila”;

Asociatia Romana Spina Bifida si Hidrocefalie
a organizat intalnirea cu tema ,,Rolul Fami-
liei in Ingrijirea si Recuperarea Copiilor Bol-
navi de Spina Bifida si Hidrocefalie”;
Campanie stradala - distribuirea de mate-
riale informative (carti, pliante, fluturasi,
calendare, afise, reviste);
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Carei
« Lectii de dirigentie si cultura civica, in-
formare pe tema bolilor rare in scoli;

- Distribuirea de materiale informative (carti,
pliante, fluturasi, calendare, afise, revis-
te);

« Marsul bolilor rare.
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Cluj-Napoca

« Conferinta despre bolile rare organizata la
Spitalul de Pediatrie I;

- Distribuirea de materiale informative (carti,
pliante, fluturasi, calendare, afise, revis-
te).

Buzias

« Simpozion dedicat Zilei Bolilor Rare desfa-
surat la Fundatia ,,Cristian Serban”, centru
de referinta in ingrijirea copiilor cu unele
boli rare (hemofilie, talasemie, diabet za-
harat la copil);

« Lectii tematice privind bolile rare in scoli;

- Distribuirea de materiale informative (carti,
pliante, fluturasi, calendare, afise, reviste).

Darké Emese, psihopedagog APWR
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Simpozionul

Diagnosticul specific, tratamentul si evolutia
pacientilor cu unele boli rare

Cluj-Napoca, 25 februarie 2011

Ziua Internationald a Bolilor Rare a fost marcatd
la Cluj-Napoca in data de 25 februarie, prin
organizarea, la initiativa d-nei prof. dr. Paula
Grigorescu-Sido a Simpozionului cu tema
»Diagnosticul specific, tratamentul si evolutia

pacientilor cu unele boli rare”.

Aflat deja la a doua editie, simpozionul organi-
zat de catedrele de Pediatrie |, Nefrologie,
Biochimie, Biologie Celulara si Moleculara,
Genetica Medicala si Neurologie Pediatrica din
cadrul Universitatii de Medicina si Farmacie
»luliu Hatieganu” Cluj si de Centrul de Patologie
Genetica din cadrul Spitalului Clinic de Urgenta
pentru Copii Cluj a reunit specialisti implicati in
managementul bolilor rare, studenti din cadrul
UMF ,,luliu Hatieganu”, pacienti si familiile aces-
tora, organizatii de pacienti si reprezentanti ai
presei.

Prezentarile si alocutiunile celor prezenti au
facut referire la:

resursele actuale ale Geneticii medicale din
Romania;

diagnosticul, evolutia si tratamentul unor
boli rare prin intermediul studiilor de caz
prezentate de specialistii prezenti la sim-
pozion, cu accent pe bolile lizozomale, bo-
lile metabolice - boala Fabry, bolile osoase
congenitale - Acondroplazia, tumorile car-
diace la copil, etc;

necesitatea infiintarii unui Centru de Ge-
netica medicala;

importanta unei actiuni comune si coeren-
te care sa constientizeze, sa informeze si
sa sensibilizeze persoanele si institutiile
abilitate in vederea optimizarii serviciilor
necesare pacientilor cu boli rare din
Romania.

Evenimentul a fost posibil datorita sprijinului
financiar al Companiei Farmaceutice Genzyme.

Asociatia Prader Willi din Romania si Alianta
Nationala pentru Boli Rare din Romania au fost
reprezentate la acest eveniment de catre psiholog
Amalia Sabau, care, in lucrarea cu tema ,,NoRo -
un vis devenit realitate”, a prezentat stadiul de
implementare a Proiectului ,,Parteneriat Norve-
giano-Roman pentru progres in bolile rare” si

10 Oameni Rari si Bolile Rare
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serviciile ce urmeaza a fi create in cadrul acestui
proiect.

Multumim pe aceasta cale organizatorilor,
medicilor specialisti din Cluj-Napoca, pacientilor
si tuturor celor prezenti. Eforturile lor coroborate
au conferit valoare si pragmatism acestui eveni-
ment, iar curajul pacientilor care ne-au impartasit
din experienta parteneriatului lor cu boala rara,
ne-a sensibilizat pe toti cei prezenti si ne-a dat
putere sa luptam mai departe pentru a transforma
visul nostru comun 1in realitate - cresterea cali-
tatii vietii persoanelor ce sufera de boli rare si
integrarea lor in comunitate.

Amalia Sabau, psiholog APWR

»0 $ansa pentru o viata demna”

in data de 14.02.2011 la Ministerul Mun-
cii a fost organizata o intalnire a partene-
rilor din proiectul ,,0 sansa pentru o viata
demna”, proiect in cadrul caruia Ministerul
Muncii este aplicantul principal iar partenerii
sunt: Bernard Brunhes International, Asocia-
tia Prader Willi din Romania si Alianta Natio-
nala pentru Boli Rare.

Proiectul este finantat prin Fondul Social
European, se va derula timp de 36 de luni,
avand ca obiectiv principal: imbunatatirea
competentelor profesionale ale persoanelor
care ofera ingrijire persoanelor cu dizabilitati
si persoanelor suferind de boli rare din
Romania pentru acordarea de servicii de
calitate. Laintalnire s-au analizat activitatile
care urmeaza sa fie derulate in cadrul
proiectului.

Dorica Dan, presedinte APWR




Everimente

Ziua Internationala a Bolilor Rare

Asociatia Prader

Willi din Romania

in parteneriat cu
Societatea Romand de
Genetica Medicala, cu
sprijinul Universitatii
de Medicind si
Farmacie “Carol
Davila” Bucuresti

au organizat
Simpozionul dedicat
Zilei Internationale

a Bolilor Rare 2011
,Rare dar egale” in
data de 24 februarie.
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Au participat parinti, pacienti, specialisti
din intreaga tara, reprezentanti ai Ministerului
Sanatatii, Agentia Nationala a Medicamentului,
organizatiile profesionale si comisiile de specia-
litate, presa scrisa si televiziunea.

Temele abordate au fost multiple: de la stra-
tegia nationala si europeana de boli rare la
evaluare, de la diagnostic la sprijin social si ju-
ridic in bolile rare. A fost abordata situatia actua-
la in sistemul sanitar din Romania si s-a facut o

analiza a unitatilor de genetica si a resurselor
umane in genetica romaneasca. S-au prezentat
serviciile accesibile pacientilor dar si cele create
de organizatiile de pacienti iar reprezentantii
autoritatilor au raspuns intrebarilor pacientilor.
S-a organizat o masa rotunda cu tema: Medi-
camentele orfane si bolile rare in Romania si o
conferinta de presa.
Dorica Dan,
presedinte APWR

Documentar despre hipertensiunea pulmonara

Asociatia de Hipertensiune Arteriala Pul-
monara HTAP Romania a organizat in data de
16 februarie la Cluj-Napoca un eveniment de
prezentare a filmului ,Hope: viata in prog-
ram”, un documentar despre aceasta boala.

Dupa film, s-a organizat o dezbatere pe
marginea acestui material. Au fost prezenti:
dna. luliana Ciugulea - realizatoarea docu-

mentarului si prof. dr. Radu Capalneanu
- coordonatorul Programului National de HTAP
Cluj.

Evenimentul a fost bine mediatizat, sin-
gurii care au lipsit de la acest eveniment au
fost pacientii. Din partea APWR au participat
Dorica Dan si Zsuzsa Lazar.

Dorica Dan, presedinte APWR
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Activitate la Liceul Pedagogic,Gheorghe $incai”

Ziua de luni, 28
Februarie 2011 a fost
o0 zi speciala pentru
Liceul Pedagogic
,Gheorghe Sincai”
din Zaldu, in cadrul
cdruia, pe parcursul
a 5 ore, s-a derulat o
actiune de informare
si constientizare a
elevilor, organizata
cu ocazia marcdarii
Zilei Internationale a
Bolilor Rare.

D99 9999999

Asociatia Prader Willi din Romania in colaborare
cu Asociatia Caritas Catolica, prin intermediul
Centrului de Consiliere si Sprijin pentru Persoane
cu Dizabilitati - CCSPD Zalau, au organizat “Ate-
liere de Abilitati” pentru 10 clase din cadrul Liceu-
lui Pedagogic, care au pus la dispozitie o sala si au
promovat actiunea in randul elevilor si a cadrelor
didactice.

Cum s-a derulat actiunea? Au fost organizate
6 ateliere la 6 mese diferite, conduse fiecare de
cate o persoana cu dizabilitati, un voluntar si un
stand de informare despre bolile rare.

Fiecare atelier a fost reprezentat printr-un joc
de punere in situatia unei persoane cu deficienta
si in acelasi timp o testare a abilitatilor elevilor
participanti. De exemplu: un puzzle din obiecte
care trebuia facut legat la ochi, niste cutiute
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care trebuiau imperecheate dupa cum se auzeau
ca seamana in momentul cand le scuturai, alte
cutiute din care trebuia sa distingi ce miros vine
(piper, sare etc.), o masa la care trebuia sa citesti
un text cu cuvinte in care literele erau intoarse
facand referire la dislexie, o masa de unde puteai
cumpara fructe sau legume, doar daca reuseai sa
retii cum se cere in limbajul semnelor, si pentru
a te deplasa acolo trebuia sa folosesti un fotoliu
rulant.

Standul cu materiale informative era supra-
vegheat de o persoana cu dizabilitati produse de
o boala rara. Aceasta persoana reusea sa faca o
prezentare pentru fiecare clasa de elevi si sa-i
provoace la joc. Acestia, constienti de provo-
care interactionau cu conducatorii de jocuri si
receptionau noi informatii despre bolile rare.

Fiecare din cele 10
clase au avut la dis-
pozitie o jumatate de
ora, in care, noi cei
prezenti acolo, con-
sideram ca prin jo-
curile si informatiile
oferite, am contribuit
putin la educarea ti-
nerilor in sensul ac-
ceptarii si acordarii
de sanse egale, celor
cu dizabilitati produ-
se de boli rare.

Maria Brazdau,
asistent social
APWR si coordona-
tor CCSPD Zalau
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Intilnire pentru a stabili posibilitati de
colaborare in cercetare intre Romania si Ungaria

in data de 15 februarie
2011, la Oradea s-au in-
talnit 15 reprezentanti ai
diferitelor institutii si
ONG-uri din cele doud tdri.

S-au discutat posibilitati de
colaborare, teme de cercetare
transfrontaliere, cu posibilita-
tea de a aplica la Programul
de Cooperare Transfrontaliera
Ungaria - Romania 2007-2013.
Ideile de proiect care trebuie
dezvoltate au fost legate de
comunicarea medicala (studiu
transnational atat din punctul
de vedere a cadrelor medicale
cat si din punctul de vedere al
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pacientilor), dar si de patologia

in bolile rare cu date comparative intre cele doua
tari. Se doreste si dezvoltarea de curricule pentru
universitatile de medicina despre comunicarea

medicala, formare in acest domeniu, cat si analiza
narativelor pacientilor.

Zsuzsa Lazar, APWR

In ciutarea trandafirului pierdut

Dorintele, sunt baloane de sdpun, cind unele se
sparg, altele apar. Si multe din ele poate nu vom ve-
dea niciodatd cd s-au ndscut, abia dupd ce s-au spart
si atunci e prea tdrziu sd le reinviem.

Si ne dorim toatd viata, lucruri pe care nu le
avem... Asa evitdm sd apreciem acele lucruri fru-
moase pe care le avem acum si aici. Nu, noi visam la
lund si nu vedem strdlucirea minunatd a stelelor din
viata noastrd...

Nu stiu cum esti tu, dar eu imi doresc intotdeauna
altceva... Cand am un trandafir roz, il las sd cadd
jos, plec in cdutarea unui trandafir rosu, eu vreau
un trandafir rosu. L-am gdsit! Hmmm, totusi parcd
e mai gingas cel roz... Acesta e plin de spini si e prea
rosu, ii dau drumul repede din mdnd, trebuie sd md
grabesc sd-1 iau de jos pe cel roz.

Trec prin locuri minunate dar, NU... nu am timp
sd md opresc sd privesc frumusetea lumii, lasd, poate
o0 dd in reluare la TV. Cu greu si obositd ajung la lo-
cul in care era trandafirul roz. ,Offf, nu mai e!!! Cine
a indrdznit sd ia trandafirul MEU? Strig tare... (nu
astept rdaspuns, doar vreau sd ardt durerea mea oa-
menilor)”,

Brusc, langd mine apare o fetitd, de vreo 7 ani-
sori, imi zice cu o teamd in voce..” N-am vrut sd-ti
fur trandafirul! dar m-am impiedicat de el in timp ce
md plimbam. M-am aplecat si l-am luat in mdnd, nu
a avut spini si mi-a fost usor sd-l tin ldngd mine, asa
cd mi-am continuat plimbarea, in drumul meu am
mai gdsit cdtiva trandafiri aruncati, i-am adunat pe
toti intr-un buchet, n-are rost sd ramdnd singur dacd
sunt §i alti aruncati, precum el. Ti-i ddruiesc tie pe
toti, eu am avut ocazia sd md bucur de parfumul lor,
cdt timp i-am adunat. Acum sunt ai tdi, bucurd-te
tul”

Am rdmas fdrd cuvinte, nu am zis nici mdcar un
multumesc, i-am zdmbit putin, si am privit-o cum
se indepdrta. De ea s-a apropiat o femeie (probabil
mama ei), a strigat-o §i i-a dat un bdt, miratd o atin-
team cu privirea, fetita desface acel bdt si continud sd
meargd, asigurdndu-se cu bdtul cd nu e nimic in fata
ei, si merge si merge increzdtoare in ea.

Fetita era oarbd fizic, dar cel mai important... ce
greu a fost sd-mi dau seama cd eu sunt oarbd sufletes-
te! Cara Simona
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Parteneriat Norvegiano - Roman (NoRo) pentru

Progresin Bolile Rare
Februarie 2011

Constructia centrului pilot de boli rare a
continuat in luna februarie cu lucrari la interior,
atat cat timpul ne-a permis. Au fost achizitionate
materiale necesare finalizarii cladirii si a fost
intocmita lista cu echipamentele, mobilierul si
dotarile interioare necesare. A inceput receptia
echipamentelor din contributia Ministerului
Sanatatii.

In aceasta perioada s-a acordat atentie acti-
vitatilor de stimulare a sustenabilitatii proiec-
tului, au fost depuse proiecte noi si se cauta solutii
pentru asigurarea continuitatii serviciilor de-
marate. Astfel, in data de 14.02.2011 la Ministerul
Muncii a fost organizata o intalnire a partenerilor
din proiectul ,,0 sansa pentru o viata demna”,
proiect in cadrul caruia Ministerul Muncii este
aplicantul principal iar partenerii sunt: Bernard
Brunhes International, Asociatia Prader Willi din
Romania si Alianta Nationala pentru Boli Rare.

Proiectul este finantat prin Fondul Social
European, sevaderulatimp de 36 de luni, avandca
obiectiv principal: imbunatatirea competentelor
profesionale ale persoanelor care ofera ingrijire
persoanelor cu dizabilitati si persoanelor suferind
de boli rare din Romania pentru acordarea de
servicii de calitate. La intalnire s-au analizat
activitatile care urmeaza sa fie derulate in cadrul
proiectului.

in data de 15 februarie 2011, la Oradea s-au
intalnit 15 reprezentanti ai diferitelor institutii
si ONG-uri din Romania si Ungaria, la initiativa
APWR si a Dr. Janos Sandor de la Universitatea
din Debrecen, membru in EUCERD.

S-au discutat posibilitati de colaborare, teme
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de cercetare transfrontaliere, cu posibilitateade a
aplica la Programul de Cooperare Transfrontaliera
Ungaria-Romania 2007-2013. Ideile de proiect care
trebuie dezvoltate au fost legate de comunicarea
medicala (studiu transnational atat din punctul
de vedere a cadrelor medicale cat si din punctul
de vedere al pacientilor), dar si de patologia in
bolile rare cu date comparative intre cele doua
tari. Se doreste si dezvoltarea de curricule pentru
universitatile de medicina despre comunicarea
medicala, formare in acest domeniu, cat si analiza
narativelor pacientilor.

Majoritatea activitatilor care au urmat in luna
februarie au fost dedicate Zilei Internationale a
Bolilor Rare.

In acest an campania nationala cu tema
»Iinegalitati ale serviciilor de sanatate pentru
bolile rare”, lansata cu ocazia Zilei Internationale
a Bolilor Rare, s-a desfasurat la fel ca si anul
trecut atat la nivel de tara cat si la nivel de oras.
In acest an promovarea campaniei a inceput prin
lansarea sloganului ,,RARE DAR EGALE” sustinut
si promovat cu ajutorul colaboratorilor nostri
din urmatoarele orase: Zalau, Timisoara, Targu-
Mures, Oradea, Cluj-Napoca, Bucuresti, Brasov,
lasi, Carei, Simleu Silvaniei, Turda, Targu-Jiu,
Buzias, Bacau. Campania Ziua Internationala a
Bolilor Rare s-a promovat prin interviuri realizate
de mass-media (posturi de radio, televiziune),
comunicate de presa si articole publicate in
ziare si reviste cu privire la bolile rare, postari
pe internet, distribuirea de materiale informative
(carti, pliante, fluturasi, calendare, afise, reviste)
in locuri publice, scoli, institutii medicale, pre-
zentare spoturi, filmulete,
lectii pe tema bolilor rare in
scoli, organizarea de sesiuni
PlayDecide, ateliere de abi-
litate, participarea la cele
6 conferinte organizate in 4
orase ale tarii: Tg. Mures, Cluj-
Napoca, lasi, si 3 conferinte in
Bucuresti.

Am participat la Conferinta
finala Europlan de la Roma. 2
dintre reprezentantii pacien-
tilor au fost prezenti la Con-
ferinta de la Bruxel.

Dorica Dan,
coordonator proiect
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Praject Update

Norwegian-Romanian (NoRo) Partnership

for Progress in Rare Diseases
Febuary 2011

The construction of the Pilot Reference Center
for Rare Diseases continued in February with work
on the inside as much as time allowed us.

To complete the building, necessary materials
were purchased, the equipment list was drawn up,
interior furnishings and other needed equipment.

We began receiving equipment from the con-
tributions of the Ministry of Health.

During this period attention was focused on
the sustainability activities for the project, new
projects were submitted and new solutions are
sought to ensure the continuity of the started
services.

On February 14, at the
Ministry of Labour a meeting
was organized with the part-
ners of the project ,,A chance
for a dignified life”, in which
the Ministry of Labour is the
main applicant and the part-
ners are: Bernard Brunhes
International, Romanian Pra-
der Willi Association and the
Romanian National Alliance for
Rare Diseases.

The project is funded by
the European Social Fund, will
run for 36 months, and the
main objective is: to improve

Ty ETe

B N Ro N N B B Re R

medical universities, training in this field and an
analysis of the patient narratives.

Most of the activities that followed in February
were dedicated to the International Rare Disease
Day.

Thisyear the national campaign on ,,Inequalities
in health services for rare diseases”, launched
on the International Rare Diseases Day was held
at national and city level just like last year. The
campaign started this year with the slogan ,,RARE
BUT EQUAL” supported and promoted by our
partners in the following cities: Zalau, Timisoara,
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the professional skills of those

who provide care for people with disabilities and
people suffering from rare diseases in Romania in
order to provide quality services.

At this meeting the activities which will be
undertaken during the project were reviewed.

On February 15, 2011, in Oradea 15 repre-
sentatives of various institutions and NGOs from
Romania and Hungary, met at the initiative of
RPWA and Dr. Janos Sandor from the University of
Debrecen, EUCERD member.

They discussed the possibilities of cooperation,
aspects of the cross-border research, with the
possibility of applying at the Hungary - Romania
Cross Border Co-operation Programme 2007-
2013.

Project ideas that need to be developed were
related to medical communication (transnational
study concerning medical staff and patients) and
to rare diseases pathology with comparative data
between the two countries. It is needed to develop
a curriculum on the medical communication for

Targu-Mures, Oradea, Cluj-Napoca, Bucuresti,
Brasov, lasi, Carei, Simleu Silvaniei, Turda, Targu-
Jiu, Buzias, Bacau. The International Rare Disease
Day campaign was promoted through media
interviews (radio, television) press releases and
articles published in newspapers and magazines
on rare diseases, internet postings, distribution
of informative materials (books, leaflets, flyers,
calendars, posters, magazines) in public places
like schools, medical institutions, presentation of
commercials, videos, lessons on rare diseases in
schools, PlayDecide sessions, ability workshops,
participation at six conferences held in four cities
in the country: Tg. Mures, Cluj-Napoca, lasi, and
3 conferences in Bucharest.
| attended the EUROPLAN final conference
in Rome. Two of the patients’ representatives
attended the conference in Brussels.
Dorica Dan,
project coordinator
Traducere Cosmina Bdican si Emese Darko
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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

Material publicat in cadrul proiectului
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