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Deschiderea Centrului Pilot de
Referinta pentru Boli Rare ,NoRo”

In data de 28 iunie 2011 la Zaldu a avut loc deschiderea oficiala

a Centrului Pilot de Referinta pentru Boli Rare ,,NoRo”.
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Centrul de Boli Rare Agrenska din Suedia

La Centrul de Boli Rare Agrenska din Suedia
oferim programe pentru copii si adulti care sufera
de boli sau prezinta dizabilitati, pentru familiile lor
si pentru specialistii implicati.

Agrenska are 74 de angajati si este Centru
National de Competenta pentru Boli Rare.

Grupuri carora ne adresam:

- copii cu diferite diagnostice, parinti ai copiilor,
rude ale copiilor, frati si surori, adulti cu diferite
diagnostice;

Programe:

- program pentru familie;

- program pentru adulti;

- servicii respiro;

- asistenta;

- seminarii educative;

- consiliere privind ADHD;

- grup de suport pentru familii;

- formare pentru mentinerea locului de munca;
- personal angajat care are diferite dizabilitati;
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Programul pentru familie
- pentru intreaga familie;
- este important pentru cresterea capacitatii de
copying;
- au loc 4 programe paralele: pentru
- copilul cu diagnostic
- parinti
- frati si surori
- rude ale familiei
- profesionisti

intrebari comune din partea péarintilor

- Vrem sa stim cui sa ne adresam pentru a primi
tratament si de ce fel de ajutor putem avea
parte?

- Cuiar trebui sa ne adresam dupa ce ne intoarcem
din spital?

- Ce o sa se intample in viitor?

- Cum o sa inteleaga cei de la scoald?

- Cum se va manifesta boala?

- Cum ar trebui sa actionam in cazul fratilor daca
intampina dificultati la scoala, de exemplu
probleme de concentrare?

- Cum putem preveni aparitia acestor probleme?

Oameni Rari si Bolile Rare
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Programul copiilor se bazeaza pe:

Informarea parintilor cat si a persoanelor din

mediul scolar;

- Experienta si intelegerea profesionistilor de la
Agrenska;

- Oferirea de informatii medicale;

- Stabilirea unui program in functie de diagnosticul
fiecaruia;

- Stabilirea unor sarcini pe care le pot face toti;

- Informatii despre diagnostic, discutii, schimb de
experienta;

- Observarea sistematica a copiilor de peste 4 ani
diagnosticati;

Grup de copii cu Sindrom Prader Willi - 23 de
copii
- se intervine pe partea sociald, emotionala,
comunicare, finvatare, motricitate fina si
grosiera, scris, citit, numarat;
Diagnostice care se pot intalni in baza noastra
de date:

Sindromul Prader Willi
Sindromul Angelman
Sindromul Asperger
Sindromul Tourette
Achondroplazia

Sindromul Cornelia de Lange
Sindromul Silver Russel
Sindromul X Fragil
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Distrofia Miotonica Congenitala
Sindromul Ehlers Danlos
Sindromul Marfan
Sindromul Turner
Sindromul Charge
Sindromul Mobius
Sindromul Treacher Collins
Deletia 22q11 / CATCH 22
PKU/ Fenilcetonuria
Galactozemia

Sindromul Klinefelter
Neurofibromatoza
Sindromul Noonan
Osteogeneza imperfecta
Sindromul Rubenstein Taybi
Sindromul Sotos

Sindromul Sturge Weber
Scleroza Tuberoasa

e L EE L EE L)

kel e B

Sindromul Williams

Albinism

Distrofia Musculara Becker

Sindromul Crouzon

LMBB

Sindromul Cri du Chat

CDG - Congenital Disorders of Glycosylation
Paraplegia ereditara spastica

Programul pentru frati si surori
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- se ofera informatii medicale, au loc discutii in
grup, discutii despre sentimente, folosim cartonase
pe care scriem diferite cuvinte, facem diferite
exercitii care in final devin povestea lor proprie si pe
care o pastreaza;

Parintii invita staff-ul sa lucreze cu copilul lor
acasa.

Sunt invitate si alte persoane alaturi de parinti
interesate sa ia parte la program.

Servicii de respiro

Drept acordat conform legistatiei ,,Act de sprijin
si servicii” din 1994, 2002.

Serviciile de respiro azi
- de 12 ori pe an un weekend pe luna;

- in vacante1-2 saptamani in timpul verii;
- deasemenea si in zilele saptamanii;

Scopul
- realizarea diferitelor activitati recreative;

- promovarea independentei cat si participarea la
activitati;

- ajutor pentru a se pregati pentru viata de
adult;

- exersarea sarcinilor zilnice;

- separarea de parinti;

- timp liber pentru parinti si frati;

- dezvoltarea abilitatilor sociale;

- saintre in contact cu persoane aflate in aceeasi
situatie astfel incat sa invete unii de la altii;

- safsi faca prieteni;

Programul pentru adulti
- functioneaza din 2008 si este partial subventionat

de catre stat;

- functioneaza in cooperare cu Organizatia

Suedeza pentru Boli Rare;

Programul cuprinde:

- prezentari pe domenii medicale, aspecte
psihologice, acordarea de informatii despre
legislatie, intrebari din partea participantilor
privind sistemul public de asigurari;

- discutii despre activitatile de zi cu zi;

- posibilitatea de a face schimb de experienta si
idei;

Astrid Emker- psihopedagog,
membrd in conducerea Agrenska
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Distonia cervicala

Ce este distonia?
Distonia este o tulburare neurologica a miscarii

corpului care se manifesta prin contractura
musculara, spasme involuntare cauzand rasuciri
frecvente sau posturi anormale care nu pot fi
controlate voluntar.

Distonia nu este o boala este un sindrom si
consta dintr-un set de simptome care au diferite
cauze. Unele forme de distonie pot afecta o anumita
parte a corpului cum ar fi gatul, fata, maxilarul,
ochii, limba sau corzile vocale.

Cand afecteaza doar o parte a corpului se
numeste distonie focala. Cand sunt afectate doua
sau mai multe parti invecinate ale corpului se
numeste distonie segmentala (de exemplu sunt
afectate in acelasi timp gatul, umarul si bratul de
pe aceeasi parte). Cand sunt afectate doua sau mai
multe parti neinvecinate ale corpului se numeste
distonie multifocala (de exemplu ochii si corzile
vocale). Cand sunt afectate simultan mai multe parti
ale corpului cum ar fi membrele, trunchiul si alte
parti poarta denumirea de distonie generalizata.
Cand sunt afectati doar muschii de pe o singura parte
a corpului se numeste hemidistonie.

Chiar daca formele de distonie sunt diferite,
acestea au in comun miscari repetitive si de
rasucire involuntare ale muschilor si afecteaza toate
categoriile de persoane. Acestea pot avea cauze
genetice sau pot fi influentate de factori precum
traumele fizice, expunerea la anumite medicamente
sau alte aspecte neurologice.

Distonia nu afecteaza intelectul, nu este fatala
dar poate duce la diferite grade de invaliditate.

Ce este distonia cervicala?

(Spasmodic Torticollis)

Distonia cervicala cunoscuta si sub numele de
spasmodic Torticollis afecteaza muschii gatului.
Acestia se contracta involuntar (spasmotic) ducand
la posturi anormale ale gatului si capului. Acest
termen (spasmodic Torticollis) este folosit pentru a
descrie pozitiile torsionate: capul se inclina inainte
(anterocollis), inapoi (retrocollis) si oblic (torticollis).
Unele dintre pozitiile frecvente este cand barbia
sau urechea se duc spre umar in sus sau in jos in
mod necontrolat. O alta pozitie necontrolata este
cand unul din umeri de pe partea afectata se ridica
spre ureche. De asemenea distonia cervicala poate
provoca tremurul in mana sau in brat.

Spasmele pot duce la diferite grade de disconfort
si pot ajunge la dureri insuportabile in zona gatului
si care radiaza spre umar sau spre cap (dureri de
cap).

Aceasta forma de distonie este cauzata de o
functionare anormala a ganglionilor bazali care
sunt implicati in controlul miscarii. Se presupune
ca ar fi o dereglare a reactiilor chimice implicate
in transmiterea mesajelor de la o celula nervoasa
la alta din ganglionul bazal. Distonia cervicala nu
trebuie confundata cu disfunctionalitatile de natura
ortopedica.
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Tratamentul

Cu toate ca momentan nu exista forme de
tratament care sa vindece complet, sunt posibile
diferite optiuni de tratament care sa amelioreze
simptomele. Pentru ca fiecare persoana cu distonie
se manifesta diferit, tratamentul trebuie stabilit
pentru fiecare individ in parte de catre un medic
neurolog.

Formele de tratament pot fi urmatoarele:

1. Tratamente non medicamentoase (ex. gimnastica
traditionala si cea acvatica, terapii ocupationale
- ergoterapia, etc.)

Tratamente medicamentoase (injectiile)
Tratament chirurgical

Terapii complementare (tehnici de relaxare,
yoga, meditatia, exercitii de control a mintii si a
trupului, acupunctura, etc.)

Inaceasta brosura abordam pe scurt tratamentele
medicamentoase, injectabile si cel chirurgical
disponibile pentru aceasta forma de distonie.

Tratamentul medicamentos

Dupa cum am afirmat mai sus sunt disponibile
diferite medicamente pentru tratarea acestei forme
de distonie. Acestea prezinta diferite mecanisme
de actiune si in general au un efect imprevizibil si
de scurta durata. Un tip de medicament poate avea
efect doar pentru unii pacienti. Cand medicamentul
isi pierde efectul dupa un anumit timp de utilizare,
uneori inlocuirea acestuia cu un altul poate ajuta. In
concluzie, nu exista un tratament fix sau un tratament
care sa fie definit ca fiind cel mai bun. Stabilirea unui
tratament adecvat necesita rabdare atat din partea
medicului cat si a pacientului.

Aici putem enumera cateva medicamente:
Artane (trihexyphenidyl), cogentin (benztropine),
valium (diazepam), lioresal (baclofen), tegretol
(carbamazepine), sinemet or modopar (levodopa),
parlodel (bromocriptime), symmetrel (amantadine),
etc. Aceasta lista este pe departe completa, alte
medicamente fiind in cercetare. Folosirea acestor
medicamente necesita supravegherea medicului
neurolog si este important ca pacientul sa nu modifice
doza sau sa intrerupa medicamentatia fara acordul
medicului.

Tratamentul injectabil: Toxina botulinica

Una din primele alegeri ale pacientilor cu
distonie cervicala continua sa fie tratamentul cu
toxina botulinica cu injectii in muschii distonici.
Majoritatea pacientilor au un beneficiu satisfacator
la injectii repetate la fiecare trei luni. Injectiile nu
sunt dureroase sunt bine tolerate si nu au efecte
secundare in cazul in care sunt administrate corect.
Ocazional pot aparea dificultati la inghitire. Poate
avea loc cresterea rezistentei organismului la aceasta
toxina dupa administrari repetate dar acest lucru se
inregistreaza la un numar scazut de pacienti.

Toxina botulinica este un complex de proteine
produs de bacteria Clostridium Botulinum. Injectata
direct in muschiul contractat are ca efect relaxarea
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acestuia. Aceasta toxina este un ,,dispozitiv de blocare
a nervului” care adera la capetele nervului si previne
eliberarea neurotransmitatorilor (acetilcolina) care
activeaza muschiul. Neurotransmitatorii poarta
semnalele de la creier la muschi, care cauzeaza
contractia muschiului. Cand acestia sunt blocati
spasmele musculare sunt reduse sau eliminate.
Comercial sunt cunoscute doua tipuri de toxina
botulinica: de tip A (Botox si Dysport) si de tip B
(Myobloc).

Evaluarea gradului de contractie musculara
se poate identifica prin examinare clinica si prin
palpare. Electromiograma (EMG) poate confirma sau
poate ajuta in stabilirea acestui aspect.

Administrarea acestor injectii reduc semnificativ
durerea pacientilor (aproximativ cu 85%) si
imbunatatesc starea generala (cu aproximativ 70%).

Tratament chirurgical

La pacientii la care efectul toxinei botulinice
este diminuat se poate recurge ca prim pas la
proceduri de denervare periferica selectiva. Totusi,
aceasta interventie nu este indicata pentru pacientii
care sufera de diferite forme mai complexe.

Pentru pacientii care nu raspund la nici unul
din tratamentele mentionate mai sus se impune
stimularea cronica cerebrala profunda (DBS - deep
brain stimulation). Este un tratament care implica
implantarea unor electrozi pe creier si care sunt
conectati prin fire la doua baterii implantate in zona
pieptului. Acest sistem asigura traficul de impulsuri
nervoase necesare functionarii normale a corpului.
Viteza, tensiunea si durata fiecarui impuls pot fi
modificate de catre medicul specialist. Ca si in
celelalte cazuri DBS boala nu se vindeca, dar este tinut
sub control cu ajutorul dispozitivului implantat.

traducere Gall Sabina

Aceastd brosurd a fost adaptatd dupd: brosura
Fundatiei de Cercetare Medicald a distoniei din
Chicago (Dystonia Medical Research Foundation
- web site: www.dystonia-foundation.org), articolul
cu titlul ,,Neuromodulation in Dystonia: Current
aspects of Deep Brain Stimulation” scris de H-
H.Capelle, J.K. Krauss apdrut in vol. 12, nr 1 in
2009 al revistei Neuromodulation: Technology at the
neural interface si din revista ,,Dystonia dialogue”
din 2007, 2008 si 2010.

Viata ca o lupta, viata ca un miracol

Vin aziin fata dvs. fara a-mi propune sa va induiosez
sau sa va spun istoria vietii mele, nu vreau sa va inspir
mila, ci intelegere in sensul cel mai generos cu putinta.
Vreau mai mult decat atat sa va insuflu incredere si
speranta si sa va demonstrez prin propriu-mi exemplu
ca viata este o luptd continua, o lupta grea pe toate
fronturile.

Ne dam seama de asta, mai tarziu sau cand ne
loveste un necaz, iar acest necaz poate fi o boala. O
boala a carui nume il pronunt rar si la care ma gandesc
putin si asta prin forta imprejurarilor, cancerul- flagelul
care secera zeci de mii de vieti de cand e lumea si cu
precadere in ultimul timp.

Acum cativa ani am cunoscut si eu spaima teribila,
groaza acestei maladii si m-am lasat macinata de
ea 3 ani in iluzia ca poate totusi nu m-a lovit dar nu
am procedat deloc bine. Primul pas pe acest drum al
tratarii si posibil vindecarii este recunoasterea deschisa
cu responsabilitate ca suntem bolnavi fara a ne prabusi
in haul disperarii care nu are fund.

Pe mine aceasta boala m-a facut lucida si mi-a
dat un plus de responsabilitate, nadejde in credinta
in Dumnezeu, cu multa hotarare am facut tot ce era
de facut si tot ce mi-a recomandat medicul oncolog,
am trecut cum se spune prin furcile crancene ale
tratamentului cancerului la san.

In ciuda aparentelor sunt o fire entuziasta si mai
cred in frumusetea nealterata a vietii, a omului prin
spiritul sau si prin actiunile sale.

Ordinea trebuie sa o facem in sufletul nostru si
aceasta este cea mai grea lupta, o lupta zilnica pe care
trebuie si putem sa o castigam cu ajutorul lui Dumnezeu
creatorul vietii fara de care nu am putea face nimic si
nici nu am fi aici.

Viata pentru mine nu a fost un pom de Craciun,
m-am nascut cu o deficienta locomotorie destul de
accentuata care-mi limiteaza libertatea de miscare iar
mediul social si conditia de viata sunt in multe privinte
incompatibile cu aspiratiile mele si cu nevoile fizice.

Astanum-aimpiedicat sa invat sa lucrez, e adevarat
putin si sa am o modesta independenta materiala.

Acestea sunt aspecte secundare, esential este ca
am reusit sa trec cu brio si peste 3 ani de tratament
cum am spus al cancerului de san cu tot ce implica el,
chimioterapie, interventie chirurgicald, masectomie
tratata si radioterapie, multumesc pe aceasta cale dr.
Marin si asistentelor medicale de la sectia de oncologie
Bacau. In prezent sunt in tratament hormonal si ma
simt bine, luand in calcul momentele neplacute ale
menopauzei ale controalelor si vizitelor lunare pe care
le fac cu mama la spital care au devenit obisnuinta.
Si la recomandarea medicului mentionez un spect
de loc de neglijat, folosesc de cativa ani produse
naturale si naturiste de buna calitate care alaturi de
tratamentul traditional alopat este mijlocul prin care se
completeaza fericit si destul de usor dieta unui bolnav
cronic si care 1i poate prelungi viata si cu siguranta i
imbunatateste calitatea. Fara a fi stresati si fara a ne
simti in permanentd cu sabia lui Damocles deasupra
capului trebuie sa fim activi si constienti si trebuie sa
fim ajutati si intelesi in primul rand de statul roman
dupa cum si suntem.

Nu mai pot lasa nimic la voia intdmplarii si am
devenit un om mult mai informat.

Ne simtim singuri dar nu trebuie sa ne simtim rusinati
si dezarmati, Dumnezeu si Maica Domnului pentru mine
si cred pentru multi altii sunt cel mai important sprijin
alaturi de familie, prieteni, medici si preoti.

Suntem oameni, boala oricum s-ar numi ea nu
trebuie si nu poate sa ne rapeasca demnitatea si ceea
ce avem mai de pret libertatea interioara si bucuria de
a trai pentru ca, stimati prieteni viata chiar daca este
o lupta crancena este un miracol nespus si nesfarsit
de frumos iar boala este si un prilej de reevaluare si
reeducare interioara. Va transmit sa strangem randurile
si s ne unim pentru a invinge. Datoria omului este
lupta. Nu putem invinge moartea definitiv, Dumnezeu a
facut-o pentru noi, dar putem invinge teama de ea.

Mariana Harabagiu,
Bacdu
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Modelul Frambu - Responsabilizarea pacientilor si a familiilor
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Centrul FRAMBU

A Este primul si cel mai mare din cele 16 centre
de resurse nationale din Norvegia, a fost
infiintat in 1955.

A Tncepand cu anii 1980, a fost special desemnat
pentru a face fata dizabilitatilor rare,
sindroamelor si altor boli.

A Este situat in padure, la 17 km sud de centrul
orasului Oslo.

A Pana in 2007 Frambu a fost o fundatie
independenta. De atunci, aceasta face parte
din sistemul normal de ingrijire a sanatatii,
avand functie si responsabilitate la nivel
national.

A Scopul Centrului Frambu este de a incuraja,
motiva si imputernici utilizatorii/pacientii
si familiile lor de a trai cu starea lor,
permitandu-le astfel sa infrunte viata intr-un
mod mai bun si mai increzator!

A Este desemnat sa fie responsabil pentru mai
mult de 100 de diferite tulburari, sindroame si
boli rare.

A Are functia suplimentara la sistemul obisnuit de
ingrijire a sanatatii, prin intermediul serviciilor
medicale specializate, ofera diferite tipuri
de servicii, cum ar fi organizarea de cursuri
pentru familii, frati si surori, bunici, etc.
Profesionistii, ofera informatii prin prelegeri
sau conferinte video, organizeaza tabere si
efectueaza vizite la domiciliul utilizatorilor/
clientilor si familiilor lor, comunitati, scoli,
locuri de munca, etc.

A Frambu nu este direct implicat in investigatii
sau proceduri de diagnosticare, tratament si
nici nu ofera aceste lucruri. Dar, indirect Frambu
este consultat de multe persoane pentru a afla
care ar trebui sa fie urmatorul pas.

Oameni Rari si Bolile Rare

Ce inseamna rar?

A Atunci cand mai putin de 100 de persoane la
1 milion de locuitori (si anume 1: 10 000) au
aceeasi conditie / sindrom / tulburare, este
definita a fi boala rara .

A In Norvegia, acest lucru inseamna mai putin de
500 de persoane afectate de acelasi sindrom.

incurajarea
A Atunci cand cuiva fi sunt oferite informatiile

necesare, instruirea, instrumentele si

mijloacele este astfel capabil sa ia singur
deciziile cu privire la imbunatatirea calitatii
vietii.

Cand te simti incurajat?

A Cand ai invatat ceva care este important pentru
tine si care iti poate imbunatati calitatea vietii,
de exemplu:

- informatii privind propriul sindrom sau
conditie rara;

- metode practice pe care le puteti folosi in
cazul in care starea de sanatate sau situatia in care
va aflati se va schimba;

- abilitati care va permit sa faceti lucruri pe
care nu le putea-ti face inainte;

- abilitati de comunicare si utilizarea masurilor
de comunicare pentru a spune celor din jur despre
ce aveti nevoie si ce doriti.

Cum incurajati pe cineva?

A Prin furnizarea de informatii bune si fiabile,
bazate pe experientele din practica dvs;

A Prin a fi sincer si onest in abordarea dvs.,
pentru a afla care sunt provocarile clientului
dvs., avand o abordare holistica a persoanei si
aratand o atitudine deschisa;

A Pornind de la nivelul zero pentru toata lumea
fara a lua decizii in prealabil.

Evaluare si diagnosticare

A Istoricul familial;

Istoricul dezvoltarii copilului;

A Examenul clinic si evaluarea de catre un medic:
GP, specialist pediatru, neurolog, pediatru sau
psihiatru pentru copii;

A Evaluare si cartografiere de alti profesionisti:
asistenta medicala, fizioterapeut, profesor,
educator, psiholog, etc;

A Diferite investigatii de diagnostic: (teste de
sange, urina, cromozomi, ADN-ul, raze X, RMN,
EEG, etc).

Tulburarile cromozomiale cu deficientele

mintale foarte rare

A Multe sunt bine descrise si cunoscute sub
numele unui sindrom;

A Pe masura ce noile defecte minore sau
anomalii genetice sunt detectate, apar noi
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conditii, si domeniul cauzelor cunoscute
pentru deficientele mintale sau dizabilitatile
intelectuale este extins;

A Deoarece aceste conditii sunt destul de rare,
informatiile actuale despre ele sunt in special
referitoare la implicatiile pentru dezvoltarea
generala si consecintele medicale;

A Acest lucru ar putea provoca gandire frustranta
si / sau inspiratie provocatoare!

A Informatii utile: www.rarechromo.org si www.
rarelink.no.

Dezvoltare si diagnosticare
A Accentul este pus pe cresterea si dezvoltarea
copilului.

Dezvoltarea normala
Ce este «normal»?

A Trebuie sa stiti unele lucruri despre etape si sa
acceptati variatia normala (percentile)!

A Intarzierea dezvoltarii: dezvoltarea normala
care survine mai tarziu decét se preconiza.

A Ar putea sa fie specifica (intarziere la mersul
pe jos, la limbaj, etc.) sau generala (intarziere
in toate domeniile de dezvoltare).

A Dezvoltare perturbata: atunci cand cursul de
dezvoltare da impresia de ceva deviat.

Diagnosticul descriptual
A Va informeaza putin sau chiar deloc despre
cauza, mostenire, prognostic sau tratament.
Ex. epilepsie, convulsii, paralizie / pareze,
microcefalie, febra, esecul de a prospera, etc.

Diagnosticul etiologic
A Va informeaza despre cauze: anomalie

genetica, tulburari de dezvoltare a creierului,

infectie (agentul infectios), hemoragie /
infarct, traumatism, toxine (alcool, droguri),
sau de sechelele acestora.

Ex: modificari cromozomiale, defecte la
nastere, un sindrom, paralizie cerebrala, leziuni
ale creierului, sindromul fetal alcoolic (FAS), erori
metabolice congenitale, etc.

Diagnosticul etiologic

A Diagnosticul etiologic ar putea avea limitarile
sale!

A Artrebui sa fie, uneori adaugat la un diagnostic
functional.

Diagnosticul functional
A Bazat pe ceea ce este dificil sau suparator
pentru persoana. Motivul ar putea fi o
dizabilitate intelectuala / debilitate mintala,
tulburare din spectrul autist, o perturbare sau
o tulburare de neurodezvoltare.
A Ar putea fi, de asemenea, o intrebare despre
comorbiditate.
Ex: - tulburari specifice de dezvoltare;
- tulburari de abilitati motorii;
- tulburari de exprimare;

- tulburari de competente scolare/

dificultati de invatare;

- tulburari combinate de dezvoltare ale
competentelor specifice;

- tulburari profunde de dezvoltare (autism,

etc.);
- ADHD, etc.
Ex: Deficiente mintale:

A Uggaré: IQ: 50-69 (adulti, varsta mentala 9-12
A ?Ar:c)i’graté: 1Q: 35-49 (adulti, varsta mentala 6-
A Z;rvg,: IQ: 20-34 (adulti, varsta mentala 3-6
A IaDP(]))f’l.Jndé: IQ sub 20 (adulti, varsta mentala sub

I?\’I::;é;ciﬁcé: Netestabila din (punct de vedere
tehnic sau de cooperare).

Ce necesita atentie?
A Bunastarea copilului, cresterea si dezvoltarea
armonioasa.

Simptome si semne

A Fiti atenti la conditiile descrise daca sunt
comune sau rare pentru sindrom, cum ar fi
manifestarile organice, etc.

A Fiti constienti de esecul care poate aparea in
dezvoltare si fiti pregatiti sa luati masuri de
prevenire a acestuia (ex. Scolioza).

A Ganditi-va in linii mari si simplu! Copiii cu
sindroame sau cu boli rare si persoanele
sanatoase pot obtine tot ceea ce pot.

Alte domenii importante la care trebuie sa
m atenti:
nutritia;
somnul;
functia motorie;
vorbirea si comunicarea;
dezvoltarea sociala;
dezvoltarea emotionala;
nivelul mental si cognitia;
concentrarea si atentia;
hiperactivitatea si impulsivitatea;
comportamentul si agresiunea;
comportamentul agresiv si autoagresivitatea,
etc.

=

- - - - -

Sumar

Adaugarea unui diagnostic functional si a
unui diagnostic etiologic, pacient cu o boala rara,
ar putea extinde cadrul de intelegere a situatiei
pacientului respectiv.

Poate ca ar putea fi o abordare utila pentru a
ajuta la rezolvarea unora dintre provocarile cu care
persoanele se confrunta, prin introducerea unor
noi tipuri de interventie corespunzatoare si poate
fi chiar posibilitatea de a schimba unele atitudini
din mediul apropiat prin vizualizarea pacientului in
mod diferit.

David K. Bergsaker -
Pediatru Consultant, Frambu
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Deschiderea Centrului Pilot de
Referinta pentru Boli Rare ,NoRo"

In data de 28 iunie 2011 la Zaldu a avut
loc deschiderea oficiala a Centrului Pilot
de Referintd pentru Boli Rare ,,NoRo”.

L L L L L X T X
e L E X E K X

Infiintarea Centrului Pilot a fost posibild dato-
rita proiectului ,Parteneriat Norvegiano - Roman
(NoRo) pentru progres in bolile rare” implementat
intre anii 2009-2011 cu sprijin financiar din partea
Programului Norvegian de Cooperare si Dezvolta-
re Economica Sustenabila in Romania.

Proiectul si-a propus imbunatatirea calitatii
vietii persoanelor afectate de boli rare din Roma-
nia, prin acces egal la diagnostic timpuriu, tra-
tament de calitate si servicii de reabilitare prin
intermediul unei retele complexe si accesibile de
facilitati si resurse.

e B Bl Bl Bl Ml Bl Bl Bl Mo
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Tn proiect au fost implicati 11 parteneri: Aso-
ciatia Prader Willi din Romania, Asociatia Pra-
der Willi din Norvegia, Centrul Frambu din Nor-
vegia, Ministerul Sanatatii Publice din Romania,
Primaria Municipiului Zalau, Consiliul Judetean
Salaj, Fundatia Acasa”, Biserica Greco-Cato-
lica ,,Sfanta Familie” Zalau, Alianta Nationala
de Boli Rare Romania, Societatea de Genetica
Medicala si Universitatea de Medicina ,,Victor
Babes” din Timisoara.

Totodata, au mai fost atrasi, datorita com-
plexitatii proiectului, si alti colaboratori, pre-
cum: Kindness for Kids Germania (care a con-
tribuit financiar pentru comitetul consultativ
international), Fundatia ROAD (prin sprijin
financiar pentru a acoperi contributia proprie
din proiect), Eurordis (pentru promovarea la ni-
vel european si complementaritatea proiectului
cu alte proiecte europene), si Transimont SRL
(care a sprijinit proiectul prin executarea in re-
gim gratuit a unor lucrari la centru).

—

) s

Programul deschiderii oficiale

27 iunie — Ziua Portilor Deschise pentru presa — 10.00 — 12.00
Adresa: Centrul NoRo, str. 22 Decembrie 1989, nr. 9, Zalau

Ziua 1 - 28 iunie — Deschiderea oficiald a Centrului NoRo pentru boli rare
15.00 — 16.00 — Discursuri:

- Dorica Dan — presedinte APWR

- Anne-Grete Strom-Erichsen - Ministrul Sanatatii din Norvegia
- Attila Cseke - Ministrul Sanatatii din Romania

- Alexandru Vegh — Prefectul Judetului Salaj

- Tiberiu Marc - Presedintele Consilului Judetean Slaj

- Radu Capilnasiu - Primarul Municipiului Zaldu

- taierea panglicii si sfintirea cladirii

16.00 — 17.00 - Vizitarea Centrului — ghidul va conduce invitatii si va
prezenta facilitatile oferite de centru

17.00 — 17.30 — Multumiri si inchidere

18.00 — 20.00 - Cocktail si cind — la Primdria Municipiului Zaldu (Piata
luliu Maniu, nr. 3) — sala Avram lancu

- Dorica Dan si Tove Wangensten — experienta proiectului NoRo

- Ragnhild Arnesen si Siri Arnesen — mesaj din partea asociatiei Prader
Willi din Norvegia

- Alexandru Dan — Provocdrile zilnice ale familei

- Dr. David K. Bergsaker — prezentarea conferintei ,Abordarea Europeand
a bolilor rare” si importanta acesteia

Moment artistic: Cvartetul , Artis”

Ziua 2 — 29 iunie

Conferinta “Abordarea Europeana a bolilor rare”

Ora Tema
9.00-9.30 nregistrarea participantilor
9.30-10.00 | Mesaj de bun venit din partea Primariei Zaldu
- viceprimar Daniela Cota
Mesaj de bun venit din partea partenerilor din Norvegia — holding hands
made wonders - prezentare scurta
10.00 - 11.30 Sesiunea | —ingrijirea de calitate salveaz vieti
- co-chairs: Tove W and Lisen Julie Mohr
lelul Frambu -1 nicirea pacientilor si a familiilor
- Dr. David Kristian Bergsaker
Proiectul NoRo - o cale inovatoare pentru pacientii cu BR din Romania
- Dorica Dan
Situatia bolilor rare in Europa
- Christel Nourissier, EURORDIS, membru EUCERD
Ce inseamna acest proiect pentru Romania?
- Prof. Dr. Maria Puiu, p dinte SRGM
Politici si strategii in domeniul bolilor rare
-Dr. Alain Garcia, Secretar General al 2-lea Plan | Francez pentru BR
11.30-12.00 Pauza de cafea
. . L. 12.00 - 13.00 Masa rotunda 1 — Abordarea nevoilor pacientilor
La evenimentul de deschidere au participat: - co-chairs: Kaja Gildvet & Christel Nourissier
P YooY v .. . . Frambu, Agrenska, Burgos, Plovdiv, Acasa, NoRo, Orphanet, Aliante
m]n]StrUl Sanatat," dln Norveg]avD:né Anne-Gre' nationale, Pediatrie | Cluj, experti din d. iul bolilor rare
te Strom-Erichsen, ministrul Sanatatii din Ro- 13.00-15.00 T ——
AL . . s .00 - 16.. asa rotundd 2 — Inovare in bolile rare
mania- Dl. Cseke Attila, Ambasadorul Norvegiei - corchairs: Ragnhid Amesen & Dr. Maria Pul
n Roman‘ia- Dl . Oyste'in HOVd k]nn , d] rectorul de e-learning, eHealth, HelpLine, retele sociale, itati online, tel dicil
. PN A . si comunicare online
Program Norveg]an de COO pe rare 1n Roman]a Camelia Arion, Dr. Mihai Gafencu, Lazar Zsuzsa, Rob Pleticha, Lisen Julie
si Bulgaria-Tore Lasse By, reprezentanti ai EU- Mok, Kaja Gildvet, Mihaiela Fazacas
H . s N ’ . . 16.30 - 17.00 Pauzd de cafea
RORDIS, Orphanet $] al aSOClaUllOF de pac]ent:.] 17.00 - 18.00 Sesiunea Il — Cum sa traiesti cu o boala rara?
din Ungaria, Italia, Franta, Danemarca, Spania, - co- chairs Amalia Sabau & Emese Darko ___
. . . . David Bahr, Frambu — A vorbi cu copiii despre boala rara
Norvegia, Bulgaria, Rusia, Suedia, coordonato- Concluzii
rul Planu lu'l Nat]onal pentru boli rare din Fran - - Lazar Zsuzsa, APWR & Dr. David Kristian Bergsaker, Frambu
’ 19.00 Cind

ta, membri EUCERD si oficialitatile locale. De
asemenea a fost prezent Preasfintia Sa Virgil
Bercea de la Episcopia Greco Catolica Oradea,
care a sfintit noul centru.

Conferinta va avea loc la Primdria Municipiului Zalau (Piata luliu Maniu, nr. 3) —sala Avram lancu

Limba oficiald a conferintei este limba engleza.

Pentru inregistrare si alte detalii va rugdm sa ne contactati pe zsuzsalazar@apwromania.ro.

Ak

Talle, bed By Moembeds, S0 Aecw, W 38, Ted e, 0l 10000 - Ted . Fan (00 100 671104, 418585
L ras ficrSuremruris e - A gETCTURL1

Oameni Rari si Bolile Rare 11




Conferinta ,Abordarea Europeana a bolilor rare”

in data de 29 iunie, in Sala Avram lancu a Pri-
mariei Zalau, cu ocazia deschiderii oficiale a pri-
mului Centru Pilot de Referinta pentru Boli Rare
din Romania, a avut loc conferinta ,, Abordarea
Europeana a bolilor rare”.

Cuvantul de deschidere a lucrarilor conferintei
l-a avut d-na Daniela Cota, viceprimarul munici-
piului Zalau, care le-a urat bun venit oaspetilor
din tara si strainatate.

e B B B N N Mo Mo N B

e EE L E X E X X

Conferinta a continuat cu o sesiune a carei prin-
cipala tema a fost ,,Ingrijirea de calitate salveaza
vieti”, unde dr. David Kristian Bergsaker a prezen-
tat modelul Frambu - imputernicirea pacientilor
si familiilor, iar Dorica Dan, presedintele APWR,
a vorbit despre proiectul NoRo, o cale inovatoare
pentru pacientii cu boli rare din Romania. In plus,
d-na Christel Nourisser, reprezentant EURORDIS si
membra EUCERD, a prezentatat participantilor si-
tuatia bolilor rare in Europa, prof. dr. Maria Puiu,
presedintele SRGM, a punctat importanta unui
asemenea proiect pentru Romania, iar dl. Alain
Garcia secretarul general al celui de-al 2-lea Plan
National Francez de Boli Rare, a prezentat politi-
cile si strategiile in domeniul bolilor rare.

e B B B N N N B B B

e L L E X E X T
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Au urmat apoi doua mese rotunde cu tema
»Abordarea nevoilor pacientilor” si ,lInovare in
domeniul bolilor rare”.

Pentru prima data au fost alaturi la dezbate-
re centrele Frambu, Agrenska, Burgos, Centrul de
Boli Rare din Ungaria si NoRo si speram ca aceasta
colaborare va continua si in viitor.

In total la conferinta au luat parte 92 de par-
ticipanti.

Festeu Cosmina Anca,
psihopedagog APWR
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Conferinta de inchidere a programelor
,Granturile SEE si Granturile Norvegiene
2007-2009 pentru Romama 7 iunie - Bucure;tl

Ambasada Regala a Norvegiei in Romania, Inno-
vation Norway si Punctul Focal National au organi-
zat conferinta de inchidere prilejuiti de finaliza-
rea Mecanismului Financiar SEE (EEA Grants) si a
Programului Norvegian de Cooperare cu Romania
(Norway Grants).

In cadrul conferintei au fost prezentate rezul-
tatele implementarii acestor programe in Romania

R L EE L E K
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si au fost prezentate cate 3 proiecte relevante din
cadrul fiecarui program. Asociatia Prader Willi din
Romania, reprezentata de Dorica Dan a prezentat
Proiectul ,,Parteneriat Norvegiano-Roman (NoRo)
pentru progres in bolile rare”, rezultatele proiec-
tului, provocarile, oportunitatile implementarii
unui astfel de proiect si parteneriatele aferente
programului.

Dorica Dan,
presedinte APWR
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Dorica Dan a participat la ,,Al V-lea Congres
Europediatric la Viena” in data de 25 iunie 2011,
in calitate de reprezentant Eurordis, cu o prezen-
tare privind rolul familiei si a asociatiilor de paci-
enti in cazul bolilor rare.

Programul stiintific a fost conceput sa se adre-
seaze unei audiente de pediatri implicati in ingri-
jirea primara si secundara, dar si altor specialisti
si profesionisti implicati in ingrijirea copiilor si
adolescentilor.

Congresul a fost concentrat asupra riscului pe
care il reprezinta lipsa de comunicare dintre pe-
diatri, familie si copii. In acest context, in sesiu-
nile stiintifice s-au concentrat pe bazele empatiei
umane.

Dorica Dan, presedinte APWR

e L L L L X

e L L E L E L E K

V.
W/RGWE Asociatia Romana de Cancere Rare

Asociatia Roméana de Cancere Rare

- ARCrare s-a infiintat incepand cu luna iunie
2011, din dorinta de a reprezenta persoanele
afectate de cancere rare, familiilor acestora, or-
ganizatiile si specialistii implicati in diagnostica-
rea si tratarea formelor rare de cancer din tara
noastra. Este o organizatie neguvernamentala,
non-profit, apolitica si independenta, cu benefi-
ciu public, membra a Aliantei Nationale pentru
Boli Rare din Romania.

Scop

Reprezentarea persoanelor afectate de cance-
re rare din Romania, a familiilor lor, organizatiilor
precum si a specialistilor care sunt implicati in
diagnosticarea si tratarea lor.

Obiective

1. Dezvoltarea unei retele nationale, formata
din reprezentantii cheie ai organizatiilor de paci-
enti, specialisti, comunitate si institutii publice;

2. Organizarea de campanii de informare si
consiliere privind cancerele rare;

14 Oameni Rari si Bolile Rare

3. Sensibilizarea populatiei fata de problemele
copiilor si adultilor afectati de cancere rare;

4. Colaborarea cu organizatii si persoane pri-
vate din tara si strainatate;

5. Influentarea structurilor administrative si
economice in vederea adoptarii de decizii res-
ponsabile fata de viitorul pacientilor afectati de
cancere rare;

6. Stimularea cercetarii stiintifice - pentru
identificarea si implementarea celor mai eficiente
terapii si metode de ingrijire;

7. Promovarea masurilor de diagnostic precoce
prin metode specifice in functie de boala;

8. Imbunatatirea colaborarii cu specialistii im-
plicati in diagnosticarea si managementul cance-
relor rare;

9. Sprijinirea, orientarea grupurilor si organi-
zatiilor noi;

10. Furnizarea de servicii de educatie conti-
nua.
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@ Centru Pilot pentru Boli Rare la Zalau

Irinel Rbdulescu

La Zalau s-a deschis, pe 28 iunie, primul Centru Pilot de
Referinta pentru Boli Rare din Romaénia. Investitia

a costat aproape doua milioane de euro si este urmare a
implementarii proiectului “Parteneriat Norvegiano-Roman
(NORO) pentru progres in bolile rare”, finantat prin Programul
Norvegian de Cooperare si Dezvoltare Sustenabild in Romania.
Contributia Ministerului Sanatatii a fost de 80.000 de euro. >>>

entrul Pilotde la Za-

1 este unic in fard,

are dotiri de ultima
ord §i este rezultatul dedicirii s
implicirii Asociafiel Prader Willi
din Rominia, care reprezinid
pacientii cu Sindrom Prader Willi
si cu boli rare, Aici pacientii vor
invita cum si tridascd cu o boald
rard, iar terapiile de care vor bene-
ficia vor contribui la cresterea ca-
Livaia vietii bor. Centrul deruleazs
servicll medico-soctale de inaha
calitate, asigurind pacienfilor ac-
cescgal la un diagnostic timpuriu,
tratament de calitate si servicii de
reabdlitare,
“Cand am vieut in 2004 prezenta-
rea Centrului Frambu din Norve-
gia, pentru noi, piringii coplilor
cu boli rare din Romania, un ase-
menea centru la nod in fard prea
doar un vis. Cind am auzit de
Programul Norvegian de Coope-
rare pentru Rominia g Bulgaria
mi-am dat seama cd asta e gansa
noastrd. Am incheiat parteneriate,
iar apoi am scris projectul, Astiel,
visul a devenit realitate”, a spus la
inaugurare DoricaDan, presedinga
Asociatied Prader Willi.
Panglica inaugurali a fost tdiatd
de ministrii shnitiii din Norve-
gia §i Rominia. Anne-Grete
Strom-Erichsen, ministrul S&-
nditdtil din MNorvegia, a venil la
Zaldu 5i In calitate de mama a
unei fetife diagnosticate cu boa-

atit de speciala, atit ca ministru,
cdit §i camama. In Norvegia sunt
1D persoane diagnosticate cu
Prader Willi, dintre care una es-
te fica mea. Tocmai de aceea stiu
cit de important este un astfel de
CENtru §i sunt convinsd ci o par-
te din problemele pe care le au
persoanele diagnosticate cu bali
rare §i familiile acestora vor fi
rezolvate”, a declarat ministrul
norvegian,

Activitatea Centrului se bazeazi
pe conceplul de ingrifire integra-
ld, care presupune abordarea
complexd a pacientului, impli-
cilnd dimensiunile medicald, so-
ciald g comportamentald  obe
disfunctiel sale. Centrul are o
componentd de zi pentru copiii
cu boli rare sau cu alte dizabilitagi,
o componentd rexidentiald, pen-
tru grupuri de pacienti cu acelasi
diagnostic care vor fi informati in

Opt milioane de lei in plus pentru
Programul National de Boli Rare

In luna lulie Ministerul Snatatii va suplimenta bugetul alocat
programului national pentru bali rare cu 8 milioane lel, In
program vor fi inclusl sapte bolnavi cu boal Huntes, trei bolnavi
cu boala Harler, un bolnav cu afibrinogenemie congenitald si 33
de pacienti cu imunodeficientd primard congenitall, potrivit unui

comunicat al M5,

Cu ocazia inaugurdrii Centrulul pilot de referinta pentru

| interventie personalizatd la persoanele afectate de boli rare,
minkstrul sindtatii, Attila Cseke, a declarat ci, desl posibilititile

| financiare ale sistemului sanitar din Romania sunt limitate, in anul

| 2011 fondurile alocate pentru pacientil inclugl in programul

| national de boli rare se ridica la peste 221 milioane lei 5i vor fi

| suplimentate din julie cu aproximathy 4%,

| Inanul 2010, numénul pacienilor cu boll rare, tratati prin
programul national al Ministerulul Sanstalil, a fost de 4.418,

crescand la 4.876 in acest an,

| De asemenea, bugetul alocat bolilor rare a crescut penmanent in
ultimii ani, ajungdngd anul acesta la 221,4 milioane lei, sumd care

managementul bolii lor, 5i o plat-
formd  virtuald de instruire,
e-Universitate (www.edubolirare.
ro, utili atit pentru pacienti, cit
si pentru specialigti in bolile rare.
In centrul de # vor avea loc
activititi de recuperare prin tera-
pie compaortamentald, terapie sen-
zoriald, hzioterapic si kinetotera-
pie, logopedie, hidroterapie, ma-
saj, managementul greutitii, ar-
terapie, lerapic ocupajionald. Cen-
trul rexidential va oferi servicii de
instruire in managemnentul bolii.
Prin diferite terapii, pacientii vor
deprinde abilitifi pentru a putea
duce o viath independentd, Tt
aic, pacientii §i apartindtoril vor
beneficia. gratuit, de consiliere
peihologich § sociali. Universita-
tea virtuali este destinati specia-
listilor din domeniul medical, psi-
ho-social i educational, pacien-
filor cu bali rare $i aparfinitorilor
acestora §i are doud componente:
una de informare si una de forma-
re. Componenta de informare
poate fi accesatd de oricine i cu-
prinde stiri i evenimente din do-
meniul bolilor rare. Componenta
de formare oferd cursuri dedicale
specinlistilor, si poate fi accesatd
numai de citre cei care se inscriu

la Prader Willi. .Sunt foarte bu- | va mai fi suplimentata cu 8 milioane lel. (Raluca Bajenaru)

curoasd ci ma aflu aici intr-o zi L

la aceste cursur. «
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Descriere servicii NoRo

I. CENTRUL DE ZI NORO

Prin proiectul ,Parteneriat Norvegiano-Roman
(NoRo) pentru progresin bolile rare” APWR a construit
un Centru Pilot de Referinta pentru Bolile Rare la
Zalau, care are o componenta de zi pentru copii cu boli
rare sau alte dizabilitati, o componenta rezidentiala
pentru grupuri de pacienti cu acelasi diagnostic pe
care urmeaza sa ii instruim in managementul bolii si
o platforma virtuala de instruire - eUniversitate, atat
pentru pacienti cat si pentru specialisti in domeniul
bolilor rare. Activitatea centrului nostru se va baza pe
conceptul de ingrijire integrald, si anume: abordarea
complexa a beneficiarilor, implicand dimensiunea
medicala, socialda si comportamentala a disfunctiei
sale.

Avand in vedere ca:

» Persoanele afectate de boli rare sunt persoane cu
dizabilitati;

> In Romania bolile rare sunt greu si uneori
imposibil de diagnosticat;

» - Un numar foarte mare de persoane cu dizabilitati
nu au un diagnostic corect;

» Posibilitatile reduse de servicii de recuperare
si socio-educative
zalauana, care se
dizabilitati;

In comunitatea noastra stim despre existenta
CRTI Acasa care se adreseaza unei categorii foarte
largi de beneficiari din toata tara si a Centrului de
recuperare pentru persoane cu handicap al DGASPC
Salaj, care se adreseaza copiilor din tot judetul Salaj.
Spre exemplu, in Centrul de Recuperare, Tratament
si Ingrijire al Fundatiei Acasa, lista de asteptare
este foarte mare, iar copiii din Zalau cu dizabilitati,
reusesc sa beneficieze de servicii cel mult o data pe
an, o perioada de 3 saptamani.
> Capacitatea centrului nostru si paleta larga de

servicii de recuperare si socio-educative pe care

putem sa le oferim;

> Experienta specialistilor Centrului NoRo, in munca
cu persoane cu dizabilitati de toate varstele;
Consideram a fi de maxima necesitate a ne adresa

unei categorii mai largi de beneficiari din comunitatea

noastra, criteriile de selectie ale beneficiarilor
centrului NoRo fiind urmatoarele:

Sa fie o persoana din comunitate, care necesita
interventie in sensul recuperarii psihologice, socio-
educationale si/sau motorii cu varsta cuprinsa intre
2 ani si 18 ani;

Dovada necesitatii interventiei se va face prin
recomandari ale specialistilor (medic, psiholog,
psihiatru) si/sau certificat de incadrare in grad de
handicap.

existente in comunitatea
adreseaza copiilor cu

2. Obiective

» Oferirea de servicii de recuperare pentru 35
de copii cu dizabilitati prin diferite terapii:
comportamentald (pentrucopiiicunotedeautism),
fizioterapie si kinetoterapie, hidroterapie,

16

Oameni Rari si Bolile Rare

masaj, terapie senzoriald, logopedie, terapie
ocupationald, managementul greutdtii;

» Cresterea gradului de socializare si integrare in
comunitate prin organizarea de activitdti socio-
educative pentru 35 de copii cu boli rare si/sau
alte dizabilitati din Zaldu;

3. Activitati si mod de realizare

3.1. Program de activitate

In cadrul centrului de zi, vor avea loc activitati
individuale si de grup. Astfel, in cazul activitatilor
de recuperare prin terapie comportamentala, terapie
senzoriala, fizioterapie, logopedie, hidroterapie,
masaj, managementul greutatii, interventia va fi
individuala si personalizata. In cazul serviciilor de art-
terapie, terapie ocupationala si socializare, vor avea
loc activitati de grup.

Centrul de zi va functiona de Luni pana Vineri
intre orele 9:00 si 17:00.

Conform spatiului si dotarilor centrului de zi NoRo,
capacitatea acestuia este de 35 copii cu boli rare si/
sau alte dizabilitati. In functie de personalul de care
centrul NoRo dispune, capacitatea maxima este de:

- 6 ore/zi Terapie comportamentala;
- 6ore/zi Fizioterapie sikinetoterapie/hidroterapie

/masaj/managementul greutatii;

- 4 ore/zi Art terapie/terapie ocupationala si alte
activitati socio-educative;

Ne propunem ca in functie de capacitatea
centrului, fiecare beneficiar sa poata participa la
activitatile de recuperare si socio-educative, cel putin
de 2 ori pe saptamana.

3.2 Organizarea si planificarea activitatilor

Se vor organiza 2 grupe de prescolari care vor
participa la activitati socio-educative de 2 ori pe
saptamana, iar includerea lor in activitati individuale
cu scop de recuperare prin diferite terapii se va face,
tinand cont de planul de interventie personalizat. Vom
tine cont de capacitatea de concentrare a prescolarilor
pentru a nu fi suprasolicitati.

In planificarea si derularea activitatilor individuale
si/sau de grup, pentru ceilalti beneficiari, vom lua in
considerare nevoile specifice ale fiecarui beneficiar
si planul individualizat de interventie. Formarea
grupurilor pentru activitati socio-educative, art-
terapie si terapie ocupationala se va face tinand cont
de particularitati de varsta si de boala.

Interventia terapeutica se va realiza in functie
de nevoile specifice ale fiecarui beneficiar, astfel ca
fiecare caz va fi tratat cu deosebita atentie si va avea
propriul circuit in procesul de recuperare.

Etapele procesului de recuperare in Centrul
NoRo vor cuprinde:

1. Evaluarea initiala: Fiecare caz va fi evaluat
din punct de vedere social si psihologic, i se va
intocmi propriul dosar care va contine documente
justificative, va fi luat in evidenta centrului de zi, i
se va intocmi ancheta sociala si raportul psihologic.
La finalul evaluarii initiale, fiecarui beneficiari i se va




intocmi un plan individualizat de interventie de catre
echipa pluridisciplinara, tinand cont de recomandarea
specialistilor si a serviciului de Evaluare Complexa
din cadrul Directiei de Asistenta Sociala si Protectia
Copilului .

2. Interventia: In realizarea interventiei propriu
zise va fi implicata echipa pluridisciplinara. In functie
de planul personalizat de interventie, vor fi implicati
specialisti: psiholog, psihopedagog, kinetoterapeut,
logoped, asistent social, iar activitatile de recuperare
vor cuprinde diferite terapii si/sau activitati socio-
educative. (Tipuri de terapii: comportamentala,
fizioterapie si kinetoterapie, senzoriala, logopedie,
hidroterapie, managementul greutatii, art terapie,
terapie ocupationala.)

3. Evaluari intermediare: Periodic se vor realiza
evaluari interdisciplinare, se vor actualiza planurile
personalizate de interventie, iar daca va fi necesar,
se va modifica si programul fiecarui beneficiar, acesta
revenind in etapa de interventie propriu-zisa.

4. Evaluarea finala: in cazul in care beneficiarii
vor iesi din serviciile noastre se va realiza o evaluare
finala.

Activitati care vin in completarea celor descrise
mai sus:

Pornind de la principiul ca activitatea de
recuperare trebuie sa fie o activitate continua, pe
care pacientul sa o deprinda cu sprijinul specialistilor
si sa o realizeze in viata de zi cu zi alaturi de membrii
familiei, consideram a fi necesara mentinerea unei
relatii permanente cu apartinatorii si oferirea de
servicii n care acestia sa fie direct implicat;i.

1. Grupuri de suport pentru parinti;

2. Informare si consiliere sociala, psihologica si
genetica;

3. Alte activitati care urmaresc socializarea si
integrarea in comunitate vor fi organizate periodic
iar costurile lor vor fi acoperite din alte surse de
finantare.

Standarde de calitate propuse

n managementul activitatilor din cadrul Centrului
NoRo se urmareste Sistemul de Management al
Calitatii conform standardului SR EN I1SO 9001:2008,
care include si procedurile de lucru din cadrul
organizatiei, dar urmarim si principii care fac parte
din standardele de calitate pentru serviciile sociale
acordate, precum:

» Satisfacerea nevoilor beneficiarilor in acord cu
principiile etice si profesionale

Se face evaluarea continua a nevoilor (fisa de
evidenta, ancheta sociald) si a satisfactiei asistatilor
(chestionar de evaluare a serviciilor oferite). Scopul
acestor evaluari este realizarea si mentinerea
calitatii cerute a serviciilor, constientizarea asistatilor
de contributia pe care o pot aduce la calitatea
serviciului.

Se pune accent pe prezentarea serviciilor oferite
si a modalitatilor concrete prin care se poate avea
acces la ele, pe descrierea activitatilor desfasurate, a
rezultatelor obtinute prin activitatile de mediatizare,
prin distribuirea de materiale informative existente:
carti, pliante, brosuri, fluturasi, afise etc.

Selectia beneficiarilor se face pe baza anchetelor

sociale efectuate de asistentul social al centrului.
Anchetele sociale sunt atasate la dosarul individual
al fiecarui beneficiar, dosar care mai cuprinde si
alte documente justificative sau care monitorizeaza
procesul de prestare al serviciului.

» Imbunatatirea continua a calitatii serviciilor

Se efectueaza monitorizarea, controlul procesului
de prestare a serviciilor utilizind baze de date si
chestionare de evaluare. Acestea din urma ajuta la
analiza eficacitatii serviciilor. In cadrul activitatilor
de informare si consiliere beneficiarii sunt informati
si despre serviciile alternative din comunitate,
existente.
> Implicarea activa a comunitatii (familie, vecini,

comunitate)

Are ca obiectiv fundamental abilitarea si
reabilitarea persoanelor cu boli rare in vederea
integrarii lor sociale. Pentru realizarea acesteia se
are in vedere restabilirea si / sau intarirea legaturilor
sociale ale beneficiarilor, cu atragerea acestora in
procesul de recuperare (membrii de familie, vecini,
medici, comunitati religioase etc). Comunitatea locala
este considerata o sursa importanta, ca urmare in
permanenta au loc activitati si evenimente cu si pentru
persoane cu dizabilitati afectate de boli rare, in scopul
constientizarii asupra problematicii acestora.

Il. CENTRUL REZIDENTIAL NORO
Grupuri de pacienti/ Servicii respiro
1. Justificare

Pornind de la principiul ca  activitatea de
recuperare trebuie sa fie o activitate continua, pe care
pacientul sa o deprinda cu sprijinul specialistilor si sa
o realizeze in viata de zi cu zi, Asociatia Prader Willi
din Romania isi propune ca prin centrul rezidential
sa ofere parintilor, pacientilor si/sau apartinatorilor
persoanelor cu boli rare din Romania, servicii de
instruire in managementul acestor boli, dar si servicii
de terapie ocupationala, terapie prin arta, fizioterapie
si kinetoterapie, hidroterapie, terapie senzoriala,
masaj, care sa duca la imbunatatirea starii de sanatate
fizice si psihice a acestora.

Criterii de selectionare a beneficiarilor:

Beneficiarii centrului rezidential vor fi persoane
cu handicap afectate de diferite boli rare din Romania
si/sau apartinatorii acestora.

In selectia grupurilor de pacienti se va tine cont
de calendarul de instruire realizat in cadrul proiectului
NoRo si care prevede serii de pacienti pe diferite
categorii de boli si perioada in care vor beneficia de
servicii oferinte de APWR.

In selectia beneficiarilor serviciilor respiro se
tine cont ca beneficiarii sa fie tineri cu dizabilitati din
Romania.

2. Obiective

2 imbundtdtirea conditiilor de viatd si
adaptabilitate sociald prin oferirea de servicii de
instruire in managementul bolilor rare si formarea de
abilitdti de viatd independentd, pentru persoane cu
boli rare, alte dizabilitati si apartindtorii acestora;
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2 Imbundtdtirea stdrii de sdndtate fizicd si
psihicd a persoanelor cu boli rare, alte dizabilitdti si
apartindtorii acestora din Romdnia, prin participarea
acestora la activitdti de recuperare prin terapie
ocupationald, fizioterapie si kinetoterapie, terapie

senzoriald,
greutdtii;

hidroterapie, masaj, managementul

3. Activitati si mod de realizare

3.1. Program de activitate:

a) Grupuri de pacienti:

Activitatile de instruire in managementul bolii
precum si activitatile de recuperare a persoanelor
cu handicap afectate de boli rare realizate in incinta
Centrului Pilot de Referinta pentru Boli Rare se vor
realiza in mai multe serii de cate 5 zile. Avand in
vedere ca centrul NoRo dispune de 12 paturi de cazare,
fiecare serie de instruire si recuperare va fi formata din
12 persoane cu boli rare si insotitori acolo unde este
neaparat nevoie (din randul apartinatorilor), conform
planificarii de mai jos. Programul zilnic de activitate
va cuprinde 4 ore de instruire in managementul
bolilor rare (cu parte teoretica si practica incluzand
si consiliere psihologica si social individual si de
grup), 2 ore de activitati de recuperare prin terapie
ocupationala, terapie prin arta, fizioterapie si
kinetoterapie, terapie senzoriala, hidroterapie, masaj
si cel putin 2 ore pe zi destinate activitatilor de
socializare.

b) Servicii respiro:

In cadrul serviciilor respiro se vor organiza
grupuri de tineri cu dizabilitati mai multe weekenduri
consecutive. Programul pe perioada weekendului
petrecut in centru va cuprinde 8 ore de instruire in
managementul zilnic al bolii si deprinderii abilitatilor
pentru o viata independenta, 8 ore de recuperare prin
diferitele terapii, iar celelalte ore petrecute in centru
vor fi rezervate planificarii programului, petrecerii
timpului liber in mod organizat, activitatilor de
socializare.

3.2. Organizarea si functionarea activitatilor:

A. Instruire in managementul bolii (Grupuri de
pacienti/ Servicii respiro)

Beneficiarii instruirilor vor fi pacienti cu boli rare
din toata tara. Instruirea fiecarui grup se va realiza sub
foma unui curs, de 4 ore zilnic care va cuprinde parti
teoretice si practice. Beneficiarii vor primi informatii
si vor experimenta prin jocuri de rol sau alte aplicatii
practice, temele abordate de echipa de specialisti:
diagnosticare, ereditate, semne clinice, evolutia
bolii, tratamente si recuperare, acces la educatie,
integrarea prin munca, autonomie personala, viata
independenta, etc.

Pentru serviciile respiro, in cadrul instruirii
in managementul bolii, vor fi rezervate ore pentru
formarea si dezvoltarea de abilitati pentru o viata
independenta.

B. Activitatide recuperare (Grupuri de pacienti/
Servicii respiro)

= Fizioterapie si kinetoterapie

Prin masajul de relaxare sau masajul terapeutic, se
doreste introducerea atat unei stari de bine ,,fizic” dar
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si ,,psihic”, in asa fel incat, in timpul sedintei de masaj,
pacientul sa uite de eventualele probleme pe care le
are (pentru acesta se va crea o atmosfera speciala,
conceputa cu responsabilitate si profesionalism).

Precizam ca abordarea va fi de asemenea,
deosebita, deoarece se vor utiliza programe terapeutice
concepute special pentru fiecare pacient in parte, in
functie de evolutia si caracterul afectiunii sale. Se va
lucra deci gradual si individualizat. Dorim sa specificam
faptul ca, dupa parerea noastra, kinetoterapia nu este
0 ,,gimnastica” compusa din exercitii pe care pacientii
le pot efectua si acasa fara supraveghere medicala (cu
anumite exceptii), ci un tratament bazat pe tehnici
studiate in literatura de specialitate ce au la baza
miscarea (de exemplu: tehnicile Kabat sau Bobath,
Programul Williams pentru hernie de disc etc ).

= Hidroterapia

In cadrul centrului se va amenaja un jacuzzi
pentru hidroterapie - acea ramura a medicinei
naturiste care foloseste apa in tratamentul bolilor.

Terapia  hidrotermala se foloseste de efectele
temperaturii: bai fierbinti, saune, impachetari.
Proprietdtile vindecatoare si recuperatorii ale

hidroterapiei sunt bazate pe efectele termale si/sau
mecanice si permite exploatarea reactiei corpului la
stimuli reci si fierbinti, la presiunea exercitata de apa.
Metodele hidroterapeutice sunt utilizate si pentru
stimularea sistemului imunitar care influenteaza
secretia de hormoni de stres, revigorand circulatia
sangelui si digestia, reducand sensibilitatea la
durere. Hidroterapia este in primul rand folosita ca
sa intareasca corpul, sa stimuleze digestia, circulatia,
sistemul imunitar si sa aline durerea. Apa influenteaza
pozitiv dezvoltarea muschilor, calmeaza durerile de
plamani, inima, stomac, prin stimularea nervilor de pe
coloana vertebrala.

» Terapia senzoriala

Integrarea senzoriala presupune un echilibru
intre sistemul nervos central si cel periferic.
Problemele de integrare senzoriala genereaza
tulburari de invatare, dezvoltare si comportament.
Disfunctionalitati ale integrarii senzoriale conduc la
dezorganizarea sistemelor:

1) vestibular (trimite catre creier informatii
senzoriale despre miscarea organismului in spatiu) -
disfunctionalitatea sistemului vestibular se manifesta
prin postura deficitara si dispraxie.

2)  proprioceptiv.  (trimite  catre creier
informatii senzoriale de la muschi si articulatii)
- disfunctionalitatea sistemului proprioceptiv se
manifesta prin miscari stereotipice ale organismului.

3) tactil (simtul tactil) - disfunctionalitatea
sistemului tactil se manifesta prin hiper si hipo-
sensibilitate la stimuli.

= Masaj

Masajul ajuta corpul sa elimine toxinele,
imbunatateste circulatia sangelui si a limfei, mareste
amplitutinea de miscare la nivelul articulatiilor si
elimina tensiunea musculara, induce relaxarea si
reduce durerea datorita eliberarii de endorfine.
Reducerea tensiunii musculare este in stransa legatura
cu inducerea unei stari mentale pozitive, micsoreaza
anxietatea si depresia, imbunatateste capacitatea de
concentrare si creeaza stari de relaxare profunda.




= Terapie ocupationala

Specialistii  APWR vor derula activitati cu
persoanele afectate de boli rare, impulsionandu-le sa
isi exprime sentimentele, care de cele mai multe ori
sunt adanc ascunse. A descoperi si a dezvolta abilitati
si potentialuri este un pas important pe drumul catre
auto- reprezentare.

Astfel, pe parcursul celor 5 zile petrecute de
beneficiari in centru, se vor realiza zilnic activitati
de recuperare prin terapie ocupationala (modelaj,
pictura, muzica, dans, desen, jocuri, lucru cu margele,
colaje etc).

* Managementul greutatii

Daca un copil este obez si sufera de o boala rara
poate sa fie dificil sa tina pasul cu prietenii lui, sa se
joace si sa fie integrat in comunitate. Greutatea in
exces poate sa fie ,,grea” si pentru adulti. Hainele sunt
prea stranse nu este deloc usor sa fi activ si unii se pot
obosi foarte repede. Kilogramele in plus au consecinte
pe termen lung atat asupra copiilor cat si asupra
adultilor. Greutatea prea mare este intotdeauna un risc
in plus. Pe langa boala rara, pot aparea alte complicatii
din cauza greutatii: o boala la inima, diabet de tipul
2, tensiunea sanguina mare, cateva tipuri de cancer si
alte boli cronice. O serie de boli rare (Sindrom Prader
Willi, Sindrom Laurence-Bardet- Biedl, obezitatea
hipotalamica, diverse sindroame metabolice, etc.) au
drept consecinta o obezitate majora, motiv pentru
care se impun terapii pentru managementul greutatii.

C. Activitati de socializare
(Grupuri de pacienti/Servicii respiro)

= Grupuri de suport

Vom organiza grupuri de suport pentru persoane
afectate de boli rare, in cadrul carora pacientii si
apartinatorii vor beneficia de consiliere psihologica si
sociala.

Consilierea are ca scop cresterea includerii
sociale a acestora si asigurarea de suport psihologic
pentru depasirea barierelor psiho-sociale existente.
Activitatea este asigurata gratuit pentru pacientii si
apartinatorii care participa la activitatile de instruire
si recuperare, de catre psiholog si asistent social.

= Socializare si integrare in comunitate

Se vor organiza in cadrul centrului in fiecare
dupa-masa, impreuna cu voluntari ai APWR, jocuri
care urmaresc cresterea gradului de interactiune si
socializare.

Beneficiarii cazati in centru vor participa in
grup organizat, insotiti de personalul din centru si
de voluntari, la diferite activitati care urmaresc
dezvoltarea de abilitati pentru o viata independenta:
vizite de grup in oras la diferite obiective turistice si
culturale, mersul la cumparaturi, orientare in oras,
etc.

lll. UNIVERSITATEA VIRTUALA

Universitatea virtuala www.edubolirare.ro a fost
creata de catre Asociatia Prader Willi din Romania
- APWR, in cadrul proiectului ,,Parteneriat Norvegiano-
Roman (NoRo) pentru progres in bolile rare”. Proiectul
cu o durata de doi ani a inceput in aprilie 2009.
Lansarea oficiala a site-ului a fost in 26 aprilie 2011.

www.edubolirare.ro este o initiativa inovatoare a

APWR, care isi propune sa puna in valoare potentialul
inca insuficient exploatat al resurselor web in ceea ce
inseamna formarea si informarea in domeniul bolilor
rare.

De ce www.edubolirare.ro?

« Pentru ca exista un deficit de informatii si
competente in domeniul bolilor rare;

o Oferta de formare in acest domeniu este
aproape inexistenta;

o Programele de training trebuie sa fie de
asemenea ,,speciale”, disponibile indiferent de spatiu
si timp, accesibile din punct de vedere financiar.

Platforma a fost creata de o echipa
multidisciplinara (medici, psihologi, asistenti sociali,
traineri si specialisti IT) si este bazata pe nevoile
de formare si informare ale pacientilor cu boli rare,
apartinatorilor acestora, nevoile specialistilor din
domeniul medical, social, psiho-social si educational.

lll.2. Obiective:

2 cresterea calitdtii vietii persoanelor afectate
de boli rare;

= cresterea calitatii serviciilor (sociale, socio-
medicale, educationale) furnizate persoanelor
afectate de boli rare;

lll. Activitati si mod de realizare:

Platforma este destinata specialistilor (din
domeniul medical, social, psiho-social, educational),
pacientilor cu boli rare si apartinatorilor acestora.
Are doua componente, una de informare si una de
formare.

Componenta de informare - poate fi accesata
de oricine, fara inregistrare pe site. Cuprinde stiri,
evenimente in domeniul bolilor rare; catalog cu
peste 100 de boli rare; proiecte, programe si strategii
in domeniul bolilor rare inclusiv Planul National si
Europlanul pentru Boli Rare; reviste pentru pacienti
si specialisti; ghid de servicii disponibile in cadrul
Asociatiei Prader Willi; Intrebari si raspunsuri frecvente
atunci cand suspectam o boala rara.

Componenta de formare - poate fi accesata doar
de catre cei care se inregistreaza/se inscriu la cursuri.
Oferim trei tipuri de cursuri:
= C(Clasice (fata in fata): animator socio-educativ,

pedagog de recuperare, lucrator prin arte

combinate, asistent personal al persoanei cu
handicap, evaluator de competente;

= Online: Managementul bolilor rare, Integrarea
sociala a persoanelor cu handicap;

» Blended (mixeaza formarea online cu cea fata in
fata);

Complementar platformei virtuale se vor
organiza teleconferinte - consultatii saptamanale cu
Universitatea de Medicina si alti specialisti.

Calitati pe care ni le-am dorit site-ului:

» simplitate;

> accesibilitate;

» atractivitate;

» acuratete si
informatiilor;

» interactivitate;

> rapiditate in utilizare;

> operabilitate pe orice platforma.

exactitate 1in transmiterea
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