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RIJETKE BOLESTI

Rijetke bolesti su grupa
razliCitih oboljenja kojima je
osnovno zajednicko obiljezje
niska prevalencija. Procjenjuje
se da rijetkih bolesti ima vise od
6 hiljada te iako su pojedinacno
rijetke, ukupno zahvataju ve-
liki broj osoba u populaciji.
Smatra se da u Evropi Zzivi 36
miliona osoba oboljelih od ri-
jetkih bolesti Sto, uz Cinjenicu
da se obi¢no radi o hroni¢nim
i teSkim bolestima, ukazuje na
njihov ]avnozdravstvem znacaj.

Pored niske prevalencije,
rijetke bolesti imaju i mnoga
druga zajednicka obiljezja, pa
ih u zdravstvenom sistemu
mozemo posmatrati kao je-
dinstvenu grupu. Zajednicko
im je da se obi¢no kasno di-
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jagnostikuju, kako  zbog
nedostatnog znanja medicin-
skih strucnjaka, tako i zbog
Cinjenice da je dijagnostika
nerijetko skupa i teze dostup-
na, pogotovu u manjim zem-
1]ama koje se u dijagnostici
rijetkih poremecaja oslanjaju
na dijagnostiku ustanova u
inostranstvu. Kasna dijag-
noza moze dovesti do nepo-
pravljivih posljedica i kom-
plikacija osnovne bolesti Sto
otezava lijeCenje i znacajno
utiCe na prognozu boles-
ti. Pored nedostataka na
polju dijagnostike, postoje
neujednacenosti i manjkavosti
u kvalitetu zdravstvene usluge
kako na podrucju njege tako i
na podrucju lijecenja.

nvonorbcg@gmail.com
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Dijagnostika
rijetkih bolesti
nerijetko je
skupa i teze do-
stupna, pogoto-
VO U manjim
zemljama

miliona osoba
oboljelih od

rijetkih bolesti

Zivi u Evropi



rijetkeholesti.com

Nerijetko je
rijec o slozenim
bolestima koje
zahvataju vise
organa i organ-
skih sistema,
lijecenje treba
biti multidisci-
plinarno i dobro
koordinisano.

Rijetke bolesti su
Cesto hronicne
i progresivne
dovode do inva-
lidnosti i znacaj-
nog smanjenja
kvaliteta Zivota
oboljelog i nje-
gove porodice.

RIJETKE BOLESTI U CRNOJ GORI

Kako je nerijetko rijec¢ o slo-
zenim bolestima koje zahva-
taju viSe organa i organskih
sistema, lijeCenje treba biti
multidisciplinarno i dobro ko-
ordinisano. Zdravstvene slu-
zbe ukljucene u lijeCenje oso-
ba oboljelih od rijetkih bolesti
najcesce su slabo integrisane, a
postoji i regionalna neujedna-
cenost u njihovoj dostupnosti.
Lijekovi za rijetke bolesti teZe
dolaze na trziste, ponekad su
vrlo skupi pa stoga i teZze do-
stupni. Kako su rijetke bolesti
Cesto hronine i progresivne
dovode do invalidnosti i zna-
Cajnog smanjenja kvalitete Zi-
vota oboljelog i njegove poro-
dice.

Uz neprepoznavanje problema
i nedostatnu zdravstvenu zastitu
i zbrinjavanje pacijenata neri-
jetko dolaze do izrazaja i prob-
lemi u podrucju ostvarivanja so-
cijalnih prava. Na nacionalnom
i regionalnom nivou nedostaju
re%istri 0 oboljelima od rijetkih
bolesti koji bi omogudili racio-
nalnije planiranje zdravstvene
zastite. Sve ovo rezultira time
da se porodice dnevno bore za
pomo¢ i podrsku koja im je neo-
phodna. Veliki dio njihove en-
ergije trosi se na ostvarivanje
prava iz zdravstvene i socijalne
zastite koja im u dobro orga-
nizovanom sistemu treba biti
osigurana i lako dostupna.

Obiljezja
rijetkih
bholesti

Prema definiciji prihvacenoj
u Evropskoj uniji (u daljem tek-
stu: EU) rijetke bolesti su one
koje obuhvataju manje od 5 na
10.000 (1:2.000) osoba. Prem-
da je procijenjeno da rijetkih
bolesti ima oko 7.000, ne zna
se taCan broj rijetkih oboljenja
i njihovo je popisivanje u toku.
Tacna dijagnoza moze se skri-
vati iza relativno Ccestih, ali
nespecificnih dijagnoza (npr.

RIJETKE BOLESTI U CRNOJ GORI

autisticki spektar poremecaja,
intelektualne poteskoce, epi-
lepsija). Svakako treba istaknu-
ti da rijetke bolesti dijele mno-
ga zajednicka obiljeZja: hetero-
gene su u pogledu etiologije,
vremena pojave, toka bolesti
i zahvatanja pojedinih organa
ili organskih sistema. Vecina
rijetkih bolesti su geneticke ili
prirodene, no medu njima se
ubrajaju i zlo¢udne bolesti, ri-
jetke infekcije, alergijske/au-
toimune bolesti, trovanja i de-
generativni poremecaji. Dob u
kojoj se rijetke bolesti javljaju je

razlicita. Prvi simp-

tomi bolesti prisutni su veé¢ u
djetinjstvu u 50% pacijenata.
Tok bolesti moze biti fulmi-
nantan ili hronican, a tezina i
prognoza bolesti je varijabilna.
Premda mogu zahvatiti samo
jedan organ (npr. oko ili misi¢),
vecina rijetkih bolesti zahvata
veci broj organa i organskih
sistema. Zbog svoje slozenosti,
tezine i dugotrajnosti dovode
do i degenerativnih promjena,
invaliditeta i znacajnog sman-
jenja kvaliteta Zivota oboljelih.
Tjelesna, mentalna, intele-
ktualna oSteéenja mogu biti
izvor diskriminacije te mogu
uticati na jednakopravan pris-
tup edukaciji, profesionalnoj i
drustvenoj afirmaciji. Zivotni
vijek pacijenata nerijetko je
skracen. Ipak, ako se otkriju na
vrijeme, mnoge od
ovih bolesti mogu
se uspjesno lijeciti

i kontrolsati.

nvonorbcg@gmail.com
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Prema definiciji
prihvacenoj u
Evropskoj uniji
rijetke bolesti
su one koje obu-
hvataju manje
od 5 na 10.000
(1:2.000) osoba.

%

oboljelih ima
simptome rijet-
kih bolesti ve¢
u djetinjstvu
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Goseova bolest je
rijetko, nasljed-
no, metabolicko
oboljenje uzro-

kovano nedostat-

kom enzima 8
= glukocerebro-
zidaze

Kao bijela krvna
zrnca Goseove
celije imaju spo-
sobnost ulaska
u sve organei
organske sisteme
i njihovog oste-
cenja

NEKE 0D \]
RIJETKIH BOLESTI
LASTUPLJENE
U CRNOJ GORI

GoSeova ‘2%@37&

bolest &

ridsay

Oboljenje, Goseova bolest, je
u globalnoj populaciji veoma ri-
jetko (jedan oboljeli na 200.000
osoba)

Goseova bolest je rijetko, na-
sljedno, metabolicko oboljenje
uzrokovano nedostatkom enzi-
ma B — glukocerebrozidaze, koji
ima ulogu u razgradnji kom-
pleksnih masti u svim celijama

ljudskog organizma

Bolest se nasljeduje autozom-
no recesivno, Sto znaci da djeca
obolijevaju nasljedlvan]em gre-
ske na istom genu od oba rodi-
telja koji mogu biti zdravi. Od-
nosno, bolest se ispoljava samo
ako su oba naslijedena gena bo-
lesna.

MKAKO NASTAJE

GOSEOVA BOLEST?

Uslijed, genetskom greSkom,
nastalog nedostatka specifi-
¢nog enzima B — glukocerebro-
zidaze u Celijama oboljelih nije
moguca razgradnja jedne vrste
kompleksnih masti, glukoce-

TI U CRNOJ GORI
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rebrozida. Nerazgradene masti
se nagomilavaju u svim Celi-
jama 1 izazivaju oStecenja nji-
hove funkcije. Posebno velika
akumulacija masti deSava se u
tzv. ,Cistatima tijela”, odno-
sno vrsti bijelih krvnih zrnaca
— makrofagima.

Zbog preopterecenosti ma-
stima ove Celije mijenjaju svoj
izgled i_funkciju pretvarajuci
se u Goseove celije. Kao bije-
la krvna zrnca GosSeove Celije
imaju sposobnost ulaska u sve
organe i organske sisteme i
njihovog oStecenja. Akumula-
cija Goseovih Celija je posebno
velika u jetri, slezini, kostima,

kostanoj srzi i centralnom ne-
rvnom sistemu, te znaci oste-
¢enja ovih organa dominiraju
klinickom slikom.

MKOJI SU TIPOVI

GOSEOVE BOLESTI?

GoSeova bolest ima veoma
raznoliku klinicku sliku. Na
osnovu dominantnih simpto-
ma, vremena kada se dijagno-
stlku]e i ocekivanog zivotnog
vijeka bolest se moze podijeliti
na dva tipa:

- neneuropatski tip(tip1) i

- neuropatski tip (tip 2 i 3).

Neuropatski tip je bolest dje-
Cije dobi. Klinicku sliku odliku-
je neuroloska simptomatologi-
ja u vidu epilepsije, poremecaja
misi¢nog tonusa, pareza ne-
rava, poremeca]a disanja i sl.
Bolest moe biti akutna (th 2),
kada se dijagnostikuje vec na
rodenju a djeca umiru do druge
godine Zzivota ili hroni¢na (tip
3) sa nesto sporijim napredo-
vanjem i smrtnim ishodom do
20 godine.

Neneuropatski tip bolesti se
odlikuje oSte¢enjem velikog
broja organa i organskih siste-
ma, ali nikada nervnog. Na sre-
éu znatno je Ces¢i od neuropat-
skog. Bolest se dijagnostikuje u
svim uzrastima, kako u djetinj-
stvu tako i kasm]e a prosjecan
zivotni vijek je nesto kraci od
ocekivanog i iznosi 60 godina.

nvonorbcg@gmail.com
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Bolest se nasl-
jeduje autozom-

no recesivno,

Sto znacida
djeca obolijevaju
nasljedivanjem
greske na istom

genu od oba
roditelja

oboljeli na
200.000 osoba
u globalnoj
populaciji cini
Goseovu bolest
veoma rijetkom
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Bulozna epidermoliza

(DJECA LEPTIRI)

Ona je ili nasljedna ili stece-
na tokom zivota.

N KOJI SU SIMPTOMI EB?
Bulozne epidermolize izazi-

vaju pojavu plikova i rana na

kozi i sluzokozi. Oni mogu biti

pratne komplikacije. Zajedno
sa ostalim problemima, otezana
ishrana obi¢no dovodi do ozbilj-
ne neuhranjenosti i anemije.
Bulozna epidermoliza znaci
zivot u bolovima, fizicku omete-
nost i Cesto kratak zivotni vijek.

¥STA JE BULOZNA Zbog velike osjetljivosti, dje- ograniceni na neke djelove tije-  Oboljele osobe cesce obolijevaju » :
EPIDERMOLIZA? ca sa EB su poznata kao “djeca la, kao Sto su Sake, stopala, kol- od smrtonosnih oblika raka koze. Kod tezih formi
Uzrok je slabost Epidermolysis bullosa (EB) leptiri”. jena i ili laktovi, a mogu da za-  Zbog svega toga, bulozna epider- ove bolesti

proteina koji

spajaju celije
koze medusobno
ili sa potkoZnim
vezivnim tkivom

je rijetko oboljenje kozZe gdje
ostecenja nastaju cak i pri sla-
bom dodiru ili pritisku.
Ostecenja su slicna opekotina-
ma, ali sa stvaranjem velikih po-
vrsina plikova i rana. Osim koze,
zahvacena je i sluzokoza unutra-
$njih organa (jednjaka i disajnih
puteva) sto otezava ishranu i vodi
Cestim respiratornim infekcijama.

1‘\’.\\ Plikovi i rane mogu se javlja- jaju, odrzavaju higijenu tijela,
TR I ti na sluzokozi usta i organa za vjezbaju, pravilno se hrane i na
¥ e sad \ el varenje. Nelagodnost pri hran- uobicajeni nacin lijece bolesti

Q. } o G jenju, otezano otvaranje usta koje nisu direktno povezane sa

Vecéina njih su 80-100% in-
validi ve¢ nakon nekoliko go-
dina zivota.

MSTA JE UZROK

OVE BOLESTI?

Uzrok je slabost proteina koji
spajaju celije koZze medusob-
no ili sa potkoZnim vezivnim
tkivom.

hvataju i mnogo vece povrsine
na tijelu. Kod blazih oblika bo-
lesti, rane zarastaju normalno,
bez trajnih ostecenja koze, ali
kod tezih formi zarastanje rana
praceno je oziljcima i trajnim
oStecenjima, kao Sto su sra-
stanje prstiju na rukama i no-
gama i smanjenje pokretljivosti
zglobova, sto sve za posljedicu
moze imati otezano kretanje.

i gutanje hrane su Ceste pro-

moliza zahtijeva prisustvo i inte-
rvencije veceg broja struc¢njaka.

™DA LI SE EB LIJECI?

Ne. U ovom trenutku ne po-
stoji zvanicna terapija za EB, ali
je u toku nekoliko istrazivanja
u velikim svjetskim medi-
cinskim centrima. Osobe sa
EB se lijece simptomatski, u
smislu da se redovno previ-

EB.

zarastanje rana
praceno je ozilj-
cimai trajnim
ostecenjima

o

U ovom trenutku
ne postoji zvani-
Cna terapija za
Nelagodnost pri EB, ali je u toku
hranjenju, ote- nekoliko istrazi-
Zano otvaranje vanja u velikim
ustai gutanje svjetskim
hrane su ceste medicinskim
propratne kom- centrima
plikacije
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Menkesov
sindrom je
poremecaj koji
utice na nivo
bakra u tijelu

Rani tretman
bakrom moze
poboljsati
prognozu kod
pojedinih osoba
pogodenihovom
bolescu

Menkesov sindrom je poremecaj
koji utiCe na nivo bakra u tijelu.
KarakteriSe ga neuspjeh dobi-
janja tjelesne tezine i rasta (ne)
ocekivanom brzinom i pogorsanje
nervnog sistema.

Dodatni znaci i simptomi
ukljuCuju tanak tonus miSica
(hipotonija), smanjujué¢i kara-
kteristike lica, napade, razvojno
kasnjenje i intelektualnu one-
sposobljenost. Djeca sa Menk-
esovim sindromom  obi¢no
pocinju da razvijaju simptome
tokom djetinjstva. Rani tret-
man bakrom moZe poboljsati
prognozu kod pojedinih osoba
pogodenihovom bolescu. U ri-
jetkim  sluCajevima simptomi
pocinju kasnije u djetinjstvu.

Morkijev
sindrom

(morfanov sindrom)

Morkijev sindrom, mukopo-
lisaharidoza tip IV, odnosno MPS
IV jeste progresivno metabolicko
oboljenje. Javlja se uslijed mutaci-
je gena (GALNS i GLB1), koji daju
uputstva za proizvodnju enzima
potrebnih za razgradnju velikih
molekula Secera koji se zovu
glikozaminoglikani (GAGs), ili
mukopolisaharidi (mucopolisac-
charides), pa je po tome i bolest
dobila ime. Smanjenje ili potpu-
na eliminacija aktivnosti enzima
dovodi do talozenja mukopolisa-
harida u ¢elijama, a najvise u lizo-
zomima (Celijskim pregradama),
te ova bolest spada u grupu lizo-
zomskih bolesti i Cesto se naziva i
bolest taloZenja. Sindrom je dobio
ime po dr Luisu Morkiju (Louis
Morquio), pedijatru iz Urugvaja,
koji je prvi opisao taj poremecaj
1929. godine kod jedne porodice
koja je imala Cetvoro djece.

¥ KOLIKO JE BOLEST UCESTALA?

Morkijev sindrom spada u rijetke
bolesti i stanja. Iako podaci o uce-
stalosti (incidenci) variraju, uzima
se da u prosjeku na 200.000 Zivo-
rodenih beba jedna nosi Morkijev
sindrom. Prema podacima nacio-

nalnog MPS udruzenja Velike Bri-
tanije, u toj zemlji je izmedu 1989.
i 1999. godine rodeno 26 beba sa
Morkijevim sindromom. U Repu-
blici Srbiji je utvrdeno da 13 osoba,
uzrasta od pet do 28 godina, ima
taj sindrom, u Crnoj Gori 2 osobe.

¥ KOJI SU SIMPTOMI OBOL}ENIA7

Mukopolisaharidi se najvise ta-
loze u kostima, pa su promjene
izazvane oboljen]em najuocljivije
na skeletu, odnosno kostanom si-
stemu. Promjene na koStanom si-
stemu mogu biti raznovrsne, u vidu
kifoze i skolize klcmenog stuba,
deformiteta rebara, grudne kostl
zglobova ukl]ucu]uc1 ikoljena, ]avl]a
se nizak rast, kontrakture zglobova
i njihova loga ili ogranicena pokre-
tljivost. Karakteristika sindroma
je nerazvijenost vratnih prsljenova
koji_ucestvuju u stabilizaciji glave
i kicmenog stuba, Sto vremenom
mo¥e dovesti do kompresije ili
oStecenja kicmene mozdine, te do
paralize ili smrtnog ishoda.

Pored ociglednih simptoma ja-
vljgju se i brojne promjene na
unutrasnjim organima. Moze doci
do pogorsanja disajne funkcije,
koje karakteriSu prekidi u disanju
pri spavanju, tzv. apneje, do slabl-
jenja funkcije srca uslijed uvecan-
ja (zadebljanja) srcanih zalistaka,
koji kao takvi dovode do mijesanja
venske i arterijske krvi, oStecenja
jetre koja se usljed nagomllamh
mukopolisaharida uvecava.

nvonorbcg@gmail.com

Morkijev sindrom
se javlja uslijed
mutacije gena
(GALNS i GLB1),
koji daju uputstva
za proizvodnju
enzima potrebnih
za razgradnju
velikih molekula
Secera

osobe u Crnoj
Gori imaju
Morkijev sin-
drom
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Osobe sa
Morkijevim sin-
dromom svoj
vid opisuju kao
zamagljen, kao
da imaju ,,pije-
sak u ocima

Enzimske te-
rapije spadaju
medu najsku-
plje kada govo-
rimo o lijecenju
rijetkih bolesti

RIJETKE BOLESTI U GRNOJ GOIII

Javlja se slabost u funkcio-
nisanju sistema vida (osobe sa
Morkijevim sindromom svoj vid
opisuju kao zamagljen, kao da
imaju ,,pijesak u ofima”), a Ceste
su infekcije uha koje u vecini do-
vode do ostecenja sluha.

Osobe sa Morkijevim sindrom
Cesto lice jedne na drugu. Karak-
teriSu ih grublje crte lica, mali
nos i specifican izgled Saka. Za
razliku od ostalih mukopolisaha-
ridoza, osobe sa tim sindromom
dostizu punu intelektualnu zre-
lost, odnosno mentalno su ocu-
vane, a njihov Zivotni vijek varira
zavisno od izraZenosti simptoma.

M DIJAGNOSTIKA

Dijagnostika se najCesce spo-
rovodi nakon uocavanja karatk-
teristicnih simptoma ko$tanog
sistema, izmedu druge i Cetvrte
godine zwota i to prvo putem
metabolickog skrmlnga urina, a
zatim genetskim testiranjem iz
krvi, pacijenta (ponekad i rodi-
telja) i/ili biopsijom tkiva.

NMTERAPIJA

VIMIZIM® (elosulfase alfa)
predstavlja enzimsku terapiju
koja je od 28. aprila 2014. godine
odobrena od Evropske komisije
za ljekove za tretiranje Morkije-
vog A sindroma. Americka far-
maceutska kompanija BioMarin
je nakon godina napornog istra-
zivanja izbacila na trziste sinte-

tizovani enzim, koji bi trebalo da
zamijeni nedosta]uc1 i pomogne
u razlaganju mukopolisaharida,
a time olaksa tegobe pacijenata
i poboljsa kvalitet njihovog Zi-
vota.

Enzimske terapije spadaju
medu najskuplje kada govorimo
o lijeCenju rijetkih bolesti. Oso-
be sa Morkijevim sindromom iz
Crne Gore su vijest o terapiji do-
Cekale sa podijeljenim osjecan-
jima - radoscu, jer se na kraju
tunela ipak nazire svjetlost, i bri-
gom da li ce, i kada, drzava nadi
novca za terap1]u k01a na godi-
$njem nivou po pacijentu iznosi
viSe stotina hiljada eura

Fridrajhova ataksija
(fridrichova ataxie)

Fridrajhova ataksija (FA) je ri-
jetka bolest koja pogada ugla-
vnom nervni sistem i srce. Prvi
put je ovo oboljenje opisao nje-
macki ljekar Nikolaus Fridrajh
(Nikolaus Friedreich) 1863. go-
dine po kome je bolest i dobila
ime.

Glavni neuroloski simptomi
ukljucuju slabost misica i atak-

siju, gubitak ravnoteZze i koor-
dinacije pokreta. Intelekt ostaje

‘N

nedirnut! Uticaj na srce se krece
od blagih do jako ozbiljnih ab-
normalnosti, opasnih po Zivot.
Fridrajhova ataksua je nezara-
zna, nasljedna bolest izazva-
na mutiranim genom koji moze
da se porodicno prenosi sa ge-
neracije na generaciju, a da se
stotinama godina ne ispolji,
te clanovi porodice i ne znaju
da su prenosioci. Sirom svijeta
bolest pogada jednog u 50.000
ljudi i pripada grupi medusob-
no povezanih poremecaja pod
nazvom nasljedne ataksije.
Fridrajhovu ataksiju ne treba
mijesati sa spinocerebelarnom
ataksijom.

nvonorbcg@gmail.com
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Uticaj na srce se
krece od blagih
do jako ozbiljnih
abnormalnosti,
opasnih po Zivot

Sirom svijeta
Fridrajhova
ataksija po-

gada jednog u
50.000 ljudi




Tokom klinickih
istrazivanja,
neki od ljeko-
va su pokazali
obecavajuce
rezultate u vezi
sa usporavanjem
toka bolesti

Kada je fratak-
sina nedovoljno,
gvozde se u
mitohondrijama
celija gomila do
abnormalnih
vrijednosti

Ne postoji lijek za FA, ali su do-
stupni tretmani za srcane simp-
tome, kao i neki od metoda za
kontrolu ataksije i miSi¢ne sla-
bosti. Zahval]u]um ovome, kao i
c1n]en1c1 da FA ne utice na sman-
jenje mentalnih funkcija, mnogi
oboljeli vode aktivan zivot: za-
vrsavaju fakultete, zaposljavaju
se, stvaraju porodice.

U toku su istrazivanja mogu-
¢ih tretmana Fridrajhove ataksi-
je. Tokom Klinickih istraZivanja,
neki od ljekova su pokazali obe-
¢avajuce rezultate u vezi sa uspo-
ravanjem toka bolesti, kod srca-
nih smetnji i do znacajnih pobol-
]san]a Postoji nada da isti ljeko-
vi mogu prevazi¢i FA—napad na
nervni sistem.

MUZROCI

Uzrok ove bolesti nalazi se u
nedostatku proteina  fratak-
sin. Naucnici vjeruju da protein
frataksin reguliSe nivo gvozda
u mitohondrijama, celijskim or-
ganelama koje koriste kiseonik
za proizvodnju energije. Gvozde
je od sustinske vazZnosti za ovaj
proces, ali ako je nivo neisko-
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bodnog gvozda u mito- Fridrajhova

hondrijama previsok, onda ono
moze da izazove oksidativni stres
— uslijed cega dolazi do stvaran-
ja slobodnih radikala. Jedna od
teorija kaze da frataksin djeluje
kao skladiSte za gvozde oslo-
badajuci ga samo kada je to po-
trebno. U svakom slucaju, kada je
frataksina nedovoljno, gvozde se
u mitohondrijama celija gomila
do abnormalnih vrijednosti, do-
lazi do oksidativnog stresa koji
dalje dovodi do ostecen]a mito-
hondrija, pa zatim i same ceh]e
Mitohondrije deluju kao osnovni
izvor energije za skoro sve celi-
je u naSem tijelu, Sto vjerovatno
objasnjava zasto FA utie na celi-
je nervnog sistema, srca, a Cesto i
druga tkiva. Na]zesce je pogode-
na kicmena mozdina i periferni
nervi koji povezuju kimenu mo-
Zdinu sa misi¢ima i ¢ulnim orga-

ataksija, takode, utice na funkci-
jumalog mozga k0]l pomaze pla-
niranju i koordinisanju pokreta.
Kada odlucite da pomjerite ruku,
nervne Celije u mozgu posalju
elektricni signal kicmenoj mo-
Zdini koja preko perifernih nera-
va daje naredbu misi¢ima ruku. I
dok se ruka pomjera, os1ecate da
se krece, jer nervne celije preko
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perifernih nerava salju nazad
signal nervnim Celijama mozga.
U FA ovaj protok senzornih in-
formacija putem perifernih ne-
rava i kicmene mozdine j je naj-
teZe pogoden. Takode i misi¢na
kontrola elektricnih signala iz
malog mozga i kicmene moZdine
je narusena. U kombinaciji, ovi
problemi dovode do progresivnog
gubitka ravnoteze, koordinacije
1 snage miSi¢a koje karakterisu
FA. Obicno, ataksija prvo_ utice
na noge i torzo, dovodi do Cestog
saplitanja, nestabilnog hoda.
Mogucénost odrZavanja ravnote-
Ze 1 koordinacije pokreta tokom
vremena nastavljaju da opadaju,
a misiéi u nogama postaju slabi i
lako se umaraju, tako da oboljeli
sve teze hoda. Izmedu 5 i 15 go-
dina nakon pocetka bolesti dolazi
do vezanosti za invalidska kolica.
Nekoliko godina kasnije, ljudi sa
FA mogu imati problema sa go-
vorom i njihove rijeci dozivljava-
mo kao spor, ¢udljiv obrazac, po-
znatiji kao kaskadni govor, od-
nosno— dizartrija. Ovaj problem
je uzrokovan nekoordinacijom
i slabo3¢u jezika i drugih misica
lica, ane ostecenjem jezickih vje-
stina ili intelekta.

Kod nekih se, takode, razvijaju
problemi sa gutanjem, odnosno-
disfagija, koja moze da dozvoli
hrani da ude u disajne puteve, Sto
moze dovesti do gusenja ili re-
spiratornih infekcija.

nvonorbcg@gmail.com

Fridrajhova
ataksija utice na
funkciju malog
mozga koji po-
maze planiranju
i koordinisanju
pokreta

Ljudi sa FA mogu
imati problema
sa govorom i
njihove rijeci
dozivljavamo
kao spor, cudljiv
obrazac, pozna-
tiji kao kaskadni
govor
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0Oko 10% Ljudi
sa FA ima di-
jabetes, a jos
20% ima blagi
oblik koji se
Zove pozvana
glukoza

Ljudi sa
Aikardijevim
sindromom
imaju odsutno
ili nedovoljno
razvijeno tkivo
koje povezuje
lijevuidesnu
polovinu mozga
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Kasnije u bolesti, ataksija
ruku i Saka moZe dovesti do
ometanja finih motornih radn-
ji, kao Sto je recimo pisanje.
Kod mnogih je snaga i koor-
dinacija gornjeg dijela tijela
oCuvana i viSe godina nakon
gubitka sposobnosti hodanja.
Spasticitet (grcevi, bol u mi-
si¢ima) je zajednicko kod svih
sa FA, uglavnom u poodmakloj
fazi bolesti.

Anomalije srca se javljaju
kod 75% osoba sa FA, ali su
razlike u ozbiljnosti i tezini
nalaza: kod nekih je anomali-
ja tako mala, jedva primjetna
i kroz specijalna laboratorijska
ispitivanja. Medutim, kod ve-
¢ine su sr¢ani problemi opasni
po Zivot, tako da su problemi
sa srcem vodeéi uzrok smrti
kod FA.

0Oko 10% ljudi sa FA ima dija-
betes, a joS 20% ima blagi oblik
koji se zove pozvana glukoza.

Oba nastaju kad pankre-
as smanjuje svoju proizvodn-
ju insulina.

Cini se da je kod FA ovo di-
rektna posljedica nedostatka
frataksina u pankreasu.
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Rikardijev
sindrom

Aikardijev sindrom je poremecaj
koji se javlja gotovo iskljucivo kod
Zena. KarakteriSu ga tri glavne
osobine koje se javljaju zajedno,
u vecini pogodenim pojedincima.
Ljudi sa Aikardijevim sindromom
imaju odsutno ili nedovoljno raz-
vijeno tkivo koje povezuje lijevu i
desnu polovinu mozga (agenezu
ili disgenezu korpusnog kalozu-
ma). Imaju napade koji pocinju u
djetinjstvu (infantilni grcki), koji
imaju tendenciju da napreduju na
ponavljajuce epilepsije (epilepsi-
ju) koje je tesko tretirati. Pojedini
imaju i horioretinalne lukune, koji
su defekti u tkivu osjetljivom na
svjetlost na ledima ociju (retina).

Ljudi sa Aikardijevim sindro-
mom Cesto imaju dodatne ab-
normalnosti mozga, ukljucujuci

asimetriju
izmedu dvije
strane mozga,
urezaka mozga i
Zljebova koji su
mali ili smanjeni u
broju, cistama i
uvecanju Supljina
(komore) ispun-
jene fluidom u
blizini centra mo-
zga. Neki imaju neo-
bicno malu glavu (mi-
krocefaliju). NajviSe pogodeni po-
jedinci imaju umjereno do ozbilj-
no kasnjenje u razvoju i intelek-
tualnu onesposobljenost, iako
neki ljudi sa ovim poremecajem
imaju blazi invaliditet.

Osim hororioretinalnih lacuna,
osobe sa Aikardijevim sindromom
mogu imati i druge abnormal-
nosti u oc¢ima kao sto su male ili
slabo razvijene o¢i (mikrofaltija)
ili uzorak ili rupe (coloboma) u
optickom nervu, struktura koja
prenosi informacije od oka do
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mozga. Ove abnormal-
nosti oka mogu do-
vesti do sljepila kod
pogodenih osoba.
Neki ljudi sa
g Aikardijevim sin-

# dromom  imaju
v S

neobine  osobi-
ne lica ukljucujuci
i kratku povrsi-
nu izmedu gornje

. usne i nosa (phil-
trum), ravnog
nosa sa upaljenim

vrhom, velikih usiju i
rijetkih obrva. Ostale karakteri-
stike ovog stanja ukljucuju male
ruke, malformacije ruku i abnor-
malnosti kicme i rebra, sto do-
vodi do progresivne abnormalne
krivine ki¢me (skolioze). Cesto
imaju probleme sa gastrointesti-
nalnom trakom kao $to su zapr-
tje ili dijareja, gastroezofagealni
refluks i teSkoce hranjenja.

Ozbiljnost Aikardijevog sin-
droma varira. Neki ljudi sa ovim
poremeCajem  imaju  veoma
ozbiljnu epilepsiju i ne mogu pre-
Zivjeti djetinjstvo. Manje ozbiljno
pogodeni pojedinci mogu zivjeti u
odraslom dobu sa blagim znacima
i simptomima.

Ovo su neke od bolesti koje su
zastupljene u CG, a pored ovih
postoji oko 6000 dijagnostifi-
kovanih rijetkih bolesti, a sve se
nal::ze u ORPHANET bazi poda-
taka.

nvonorbcg@gmail.com

Neki ljudi sa
Aicardijevim
sindromom
imaju neobicne
osobine lica

Aikardijev
sindrom je
poremecaj koji
se javlja gotovo
iskljucivo kod
Zena
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Dokument
preporucuje da
zemlje clanice

organizuju i osi-
guraju dijagno-
stiku, lijecenje
i zastitu za 36
miliona gra-
dana

Aktivnosti na polju rijetkih
bolesti kod EU znacajnije su
prisutne viSe od desetak godina.
Rijetke bolesti jedan su od prior-
iteta Treceg programa djelovanja
Unije u podrucju zdravlja 2014 -
2020. U novembru 2008. godine
Evropska komisija je prihvatila
dokumenat ,,Saopsten]e *
Komisije Evropskom par—*
lamentu, Vijeu, Ev-
ropskom ekonomskom
i drustvenom odboru
i Odboru regija o rijetkim
bolestima: izazovi Evrope“
(Communication from the
Commission to the Eu-

Economic and Social

Preporuke
Vijeca o akciji u
podrudju rijet-
kih bolesti“sa-
drZe smjernice
za nacionalne

planove za
rijetke bolesti
do 2013. godine

za sve zemlje
clanice.

Committee of the Re- gions:
on Rare Diseases: Europe’s chal-
lenges). Dokument preporucuje da
zemlje Clanice organizuju i osi
raju dijagnostiku, lijecenje i zastltu
za 36 miliona gradana oboljelih od
rijetkih bolesti. Evropsko vijece
je u junu 2009. godine prihva-
tilo “Preporuke Vijeca o akciji u
podrucju rijetkih bolesti“u ko-

*

EVROPSKA UNIJA
| RIJETKE BOLEST]

jem su date osnovne smjernice za
donoSenje nacionalnih planova za
rijetke bolesti do 2013. godine za
sve zemlje Clanice. Sadrzaj ovih
dokumenata potice iz preporuka
Radne grupe za rijetke bolesti
(Rare Diseases Task Force, RDTF)
koju je Evropska komisija osnov-
= ala Odlukom 2004/192/EC.
* Odlukom 2009/872/EC 0]
osnlvan]u Povjerenstva
struénjaka u podrudju
rijetkih bolesti Evrop-

ske zajednice (The European
Union Committee of Experts
on Rare Diseases, EUCERD)
pokrenute inicijative

ropean Parliament, the nastavl;a]u se odvi-
Council, the European jati u kontinuitetu.
i i Ovo

tijelo redovno

committee and the RARE DISEASES EUROPE izvjeStava o stanju na

podruju rijetkih bolesti u Evropi.
U donosenju dokumenata aktivno
su sudjelovali i strucnjaci Or-
phanet portala, najvece baze po-
dataka o rijetkim bolestima i or-
phan lijekovima u Evropi (www.
orpha.net) kao i clanovi Evropske
organizacije za rijetke bolesti (EU-
RORDIS)  (http://www.eurordis.
org/).

U Crnoj Gori je krajem 2012.
i pocetkom 2013. godine, a
u skladu s preporukama EU,
Ministarstvo zdravlja ristu-
pilo sistemskom rjesavanju
problema oboljelih od rijetkih
bolesti stvaranjem sveobu-
hvatnog okvira koji bi osigurao
najvisi nivo savremene zastite,
pristupacnost svim pravima i
njihovo ostvarivanje bez di-
skriminacije.

CRNA GORA |
RIJETKE BOLESTI

Nacionalna strategija za ri-
jetke bolesti u Crnoj Gori 2013
— 2020. godina, sa Akcionim
planom za isti period, doni-
jeta je 2012.godine i obuhvata
sve znacajne teme koje se od-
nose na rijetke bolesti u Crnoj
Gori, ukljucujuéi glavne ciljeve
i mjere za unaprijedenje ukup-
nog tretmana rijetkih bolesti u
Crnoj Gori, u periodu od 2013.
do 2020. godine.

nvonorbcg@gmail.com

Krovni strateski
dokument je
Nacionalna stra-
tegija zarijetke
bolesti u Crnoj
Gori 2013 - 2020.
godina, sa Akcio-
nim planom za
isti period

oktobra
2017. godine
Nacionalna
organizacija
rijetkih bolesti
postala je clan
je EURORDIS-a
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poboljsati vidljivost
i prepoznavanje
rijetkih bolesti;

/ utvrdivanje zajednicke definicije
rijetkih bolesti, osiguranje
odgovarajuceg kodiranja rijetkih
bolesti kako bi postale vidljive

u zdravstvenim sistemima,

te organizovanje popisivanja i
izrade popisa rijetkih bolesti ;

uticati na razvoj evropske ~ %\
saradnje, koordinacije
i regulacije u podrucju
rijetkih bolesti.

Na nacional-
nom i regional-
nom nivou ne-
dostaju registri
o oboljelima od
rijetkih bolesti
koji bi omogu-

Zivotni vijek
pacijenata
nerijetko je
skracen. Ipak,
ako se otkriju
na vrijeme,
mnoge od ovih
bolesti mogu se

uspostavljanje relevantne
naucne organizacije i
evropske mreze referentnih
centara za rijetke bolesti;

¢ili racional- - - .
nije planiranje davati podrsku razvoja
zdravstvene nacionalnih planova
zastite. za rijetke bolestiu
zemljama clanicama ;

podsticanje

e . rijetkih bolesti na
istrazivanja uzroka i evropskom nivou ;
mogucnosti lijecenja '

rijetkih bolesti;
’ : osnazivanje

organizacija oboljelih
od rijetkih bolesti; hiljada dija-
gnostifikovanih
rijetkih bolesti,
se nalazi u
ORPHANET bazi
osiguranje odrzivosti podataka.
svih predvidenih
aktivnosti na podrucju
rijetkih bolesti.

uspjesno lijeciti
i kontrolsati.

sprovodenje zajednicke
ekspertize u podrudju

donosenje nacionalnih planova
za rijetke bolesti u svim
zemljama clanicama kako bi se

Dan rijetkih osigurala jednaka dostupnost

bolesti je kvalitetnoj zdravstvenoj zastiti

poslednji dan ukljucujudi dijagnostiku,

februara svake lijecenje, primjenu orphan
godine lijekova, na osnovu jednakosti i

solidarnosti za sve oboljele na
cijeloj teritoriji EU;
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Nasa organi-
zacija namje-
rava pratiti
implementaciju
Akcionog plana
putem indikatora
ostvarenih poje-
dinih ciljeva

}**'*

¥ bion
RARE DISEASES EURUFE

Clanstvo u EU-
RORDIS donosi
ucestvovanje na
sastanku clan-
stva EURORDIS-
-a, radionicama
na konferenciji i
izgradniji kapa-
citeta.

- pokazatelje o realizovanim

Neimplementacija Strategije do-
vodi u pitanje unaprijedenje kvali-
teta zastite zdravlja oboljelih od ri-
jetkih bolesti i jednak pristup zdra-
vstvenim uslugama oboljelih i nji-
hovih porodica, koji se zasniva na
solidarnosti i jednakosti. Na ovaj
nacin bila bi ugrozena osnovna
ljudska prava oboljelih od rijetkih
bolesti i njihovih porodica. Nedo-
voljna primjena Nacionalne stra-
tegije i akcionog plana za rijetke
bolesti onemogucila bi sinhronizo-
van i sveobuhvatan pristup ukup-
nom tretmanu rijetkih bolesti, sto
bi nadalje za neposredne poslledlce
imalo umanjenje kvaliteta zivota
oboljelih i njihovih porodica, radnu
nesposobnost porodica oboljelih od
rijetkih bolesti i odrZanje viso-
ke incidence radanja djece sa
rijetkim bolestima. Takode
bi izostalo i raspola-
ganje relevantnim
epidemioloskim
podacima o rijetkim
bolestima u Crnoj
Gori, koji predstavl-
jaju osnovni preduslov za sve
strateSke planove u zastiti
zdravlja na polju rijetkih
bolesti.

Nasa organizacija nema

iljevima i mjerama Mini-
drav] a Za penod

2013-2017.

Akcioni plan za rijetke bolesti
2017-2020. godina sadrzi niz mjera
i aktivnosti koje treba preduzeti u
cilju sprovodenja Nacionalne stra-
tegije za rijetke bolesti u Crnoj Gori
2013. — 2020. godine, koju je usvo-
jila Vlada Crne Gore.

Strateski cilj Akcionog plana
predstavlja unapredenje prevencije,
ranog prepoznavanja i dijagnostike
rijetkih bolesti, dostupnost ade-
kvatnoj, 51stemat1cn01 i centralizo-
vanoj zastiti zdravlja 1 lijeCenje lica
sa rijetkim bolestima, registrovan-
je, informisanost i edukacuu zdra-
vstvenih radnika i opsSte javnosti o
rijetkim bolestima, kao i koordina-
ciju na nacionalnom
i  medunarodnom
nivou referentnih
medicinskih i na-
cuno-istraziva-
ckih  institu-
cija, NVO i
udruZenja

|
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pacijenata sa rijetkim bolestima.
Nasa organizacija namjerava
pratiti implementaciju Akcionog
plana putem indikatora ostvare-
nih pojedinih ciljeva i mjera i kroz
izvjestaje Ministarstva zdravlja o
postignutim rezultatima.

EURORDIS clanstvo

Evropske organizacije obolje-
lih od rijetkih bolesti EURORDIS
je panevropska organizacija -
glas pacijenata rijetkih bo-
lesti u Evropi. To je fe-
deracija 765 organizacija

pacijenata koje predsta-
vlja preko 6000 rijetkih
bolesti u 60 zemalja. To je
glas 30 miliona ljudi koji

\ Zive sa rijetkim bolesti-

ma u Evropi.

EURORDIS utie i
kreira politiku zastite
zdravlja pacijenata
4§ A oboljelih od rijetkih
bolesti u kljucnim
evropskim insti-
tucijama Evrop-
skoj komisiji,
Evropskoj agenciji
za ljekove (EMA) i
na svim forumima

N
N>
A

zainteresovanih strana.

Clanstvo u EURORDIS donosi
ucestvovanje na sastanku clan-
stva EURORDIS -3, radionicama na
konferenciji i izgradnji kapaciteta.

Snaga EURORDIS-a je u broje-
vima 1 u koordinisanju akcija. Za-
jedno predstavljamo Sirok spektar
bolesti i zemlje. To daje legitimitet i
povecava uticaj EURORDIS u mrezi.

EURORDIS je zajednica rijetkih
bolesti. Omogucava pacijentima da
dijele informacije i da uce jedni
od drugih.

EURORDIS predstavlja paci-
jente u institucijama evropske vla-
de i zastupnicima politika koje se
bave potrebama pacijenata i nji-
hovih porodica.

Nacionalna organizacija rijetkih
bolesti ¢lanica je EURORDIS-a od
2.10.2017.godine.

Budite privilegovani uce-
snik Dana rijetkih bo-
lesti (poslednji dan
februara svake

org)

23

godine, rare-
diseasedai. .

nvonorbcg@gmail.com
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EURORDIS utice
i kreira politiku
zastite zdravlja
pacijenata obol-
jelih od rijetkih
bolesti u klju¢nim
evropskim insti-
tucijama

organizacija
iz 60 zemalja
su dio velike
EURORDIS
mreze
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