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Rijetke bolesti su grupa 
različitih oboljenja kojima je 
osnovno zajedničko obilježje 
niska prevalencija. Procjenjuje 
se da rijetkih bolesti ima više od 
6 hiljada te iako su pojedinačno 
rijetke, ukupno zahvataju ve-
liki broj osoba u populaciji. 
Smatra se da u Evropi živi 36 
miliona osoba oboljelih od ri-
jetkih bolesti što, uz činjenicu 
da se obično radi o hroničnim 
i teškim bolestima, ukazuje na 
njihov javnozdravstveni značaj. 

Pored niske prevalencije, 
rijetke bolesti imaju i mnoga 
druga zajednička obilježja, pa 
ih u zdravstvenom sistemu 
možemo posmatrati kao je-
dinstvenu grupu. Zajedničko 
im je da se obično kasno di-

jagnostikuju, kako zbog 
nedostatnog znanja medicin-
skih stručnjaka, tako i zbog 
činjenice da je dijagnostika 
nerijetko skupa i teže dostup-
na, pogotovu u manjim zem-
ljama koje se u dijagnostici 
rijetkih poremećaja oslanjaju 
na dijagnostiku ustanova u 
inostranstvu. Kasna dijag-
noza može dovesti do nepo-
pravljivih posljedica i kom-
plikacija osnovne bolesti što 
otežava liječenje i značajno 
utiče na prognozu boles-
ti. Pored nedostataka na 
polju dijagnostike, postoje 
neujednačenosti i manjkavosti 
u kvalitetu zdravstvene usluge 
kako na području njege tako i 
na području liječenja. 
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Kako je nerijetko riječ o slo-
ženim bolestima koje zahva-
taju više organa i organskih 
sistema, liječenje treba biti 
multidisciplinarno i dobro ko-
ordinisano. Zdravstvene slu-
žbe uključene u liječenje oso-
ba oboljelih od rijetkih bolesti 
najčešće su slabo integrisane, a 
postoji i regionalna neujedna-
čenost u njihovoj dostupnosti. 
Lijekovi za rijetke bolesti teže 
dolaze na tržište, ponekad su 
vrlo skupi pa stoga i teže do-
stupni. Kako su rijetke bolesti 
često hronične i progresivne 
dovode do invalidnosti i zna-
čajnog smanjenja kvalitete ži-
vota oboljelog i njegove poro-
dice.  

Uz neprepoznavanje problema 
i nedostatnu zdravstvenu zaštitu 
i zbrinjavanje pacijenata neri-
jetko dolaze do izražaja i prob-
lemi u području ostvarivanja so-
cijalnih prava. Na nacionalnom 
i regionalnom nivou nedostaju 
registri o oboljelima od rijetkih 
bolesti koji bi omogućili racio-
nalnije planiranje zdravstvene 
zaštite. Sve ovo rezultira time 
da se porodice dnevno bore za 
pomoć i podršku koja im je neo-
phodna. Veliki dio njihove en-
ergije troši se na ostvarivanje 
prava iz zdravstvene i socijalne 
zaštite koja im u dobro orga-
nizovanom sistemu treba biti 
osigurana i lako dostupna.

Prema definiciji prihvaćenoj 
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 tačan broj rijetkih oboljenja 
i njihovo je popisivanje u toku. 
Tačna dijagnoza može se skri-
vati iza relativno čestih, ali 
nespecifičnih dijagnoza (npr. 

autistički spektar poremećaja, 
intelektualne poteškoće, epi-
lepsija). Svakako treba istaknu-
ti da rijetke bolesti dijele mno-
ga zajednička obilježja: hetero-
gene su u pogledu etiologije, 
vremena pojave, toka bolesti 
i zahvatanja pojedinih organa 
ili organskih sistema. Većina 
rijetkih bolesti su genetičke ili 
prirođene, no među njima se 
ubrajaju i zloćudne bolesti, ri-
jetke infekcije, alergijske/au-
toimune bolesti, trovanja i de-
generativni poremećaji. Dob u 
kojoj se rijetke bolesti javljaju je 

različita. Prvi simp-

tomi bolesti prisutni su već u 
djetinjstvu u 50% pacijenata.  
Tok bolesti može biti fulmi-
nantan ili hroničan, a težina i 
prognoza bolesti je varijabilna. 
Premda mogu zahvatiti samo 
jedan organ (npr. oko ili mišić), 
većina rijetkih bolesti zahvata 
veći broj organa i organskih 
sistema. Zbog svoje složenosti, 
težine i dugotrajnosti dovode 
do i degenerativnih promjena, 
invaliditeta i značajnog sman-
jenja kvaliteta života oboljelih. 
Tjelesna, mentalna, intele-
ktualna  oštećenja mogu biti 
izvor diskriminacije te mogu 
uticati na jednakopravan pris-
tup edukaciji, profesionalnoj i 
društvenoj afirmaciji. Životni 
vijek pacijenata nerijetko je 
skraćen. Ipak, ako se otkriju na 

vrijeme, mnoge od 
ovih bolesti mogu 
se uspješno liječiti 
i kontrolsati. 
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Oboljenje, Gošeova bolest, je 
u globalnoj populaciji veoma ri-
jetko (jedan oboljeli na 200.000 
osoba).

Gošeova bolest je rijetko, na-
sljedno, metaboličko oboljenje 
uzrokovano nedostatkom enzi-
ma β – glukocerebrozidaze, koji 
ima ulogu u razgradnji kom-
pleksnih masti u svim ćelijama 

ljudskog organizma
Bolest se nasljeđuje autozom-

no recesivno, što znači da djeca 
obolijevaju nasljeđivanjem gre-
ške na istom genu od oba rodi-
telja koji mogu biti zdravi. Od-
nosno, bolest se ispoljava samo 
ako su oba naslijeđena gena bo-
lesna.

�KAKO NASTAJE  
GOŠEOVA BOLEST?
Uslijed, genetskom greškom, 

nastalog nedostatka specifi-
čnog enzima β – glukocerebro-
zidaze u ćelijama oboljelih nije 
moguća razgradnja jedne vrste 
kompleksnih masti, glukoce-

rebrozida. Nerazgrađene masti 
se nagomilavaju u svim ćeli-
jama i izazivaju oštećenja nji-
hove funkcije. Posebno velika 
akumulacija masti dešava se u 
tzv. „čistačima tijela”, odno-
sno vrsti bijelih krvnih zrnaca 
– makrofagima. 

Zbog preopterećenosti ma-
stima ove ćelije mijenjaju svoj 
izgled i funkciju pretvarajući 
se u Gošeove ćelije. Kao bije-
la krvna zrnca Gošeove ćelije 
imaju sposobnost ulaska u sve 
organe i organske sisteme i 
njihovog oštećenja. Akumula-
cija Gošeovih ćelija je posebno 
velika u jetri, slezini, kostima, 

koštanoj srži i centralnom ne-
rvnom sistemu, te znaci ošte-
ćenja ovih organa dominiraju 
kliničkom slikom.

�KOJI SU TIPOVI 
GOŠEOVE BOLESTI?
Gošeova bolest ima veoma 

raznoliku kliničku sliku. Na 
osnovu dominantnih simpto-
ma, vremena kada se dijagno-
stikuje i očekivanog životnog 
vijeka bolest se može podijeliti 
na dva tipa: 

• neneuropatski tip(tip1) i 
• neuropatski tip (tip 2 i 3).
Neuropatski tip je bolest dje-

čije dobi. Kliničku sliku odliku-
je neurološka simptomatologi-
ja u vidu epilepsije, poremećaja 
mišićnog tonusa, pareza ne-
rava, poremećaja disanja i sl. 
Bolest može biti akutna (tip 2), 
kada se dijagnostikuje već na 
rođenju a djeca umiru do druge 
godine života ili  hronična (tip 
3) sa nešto sporijim napredo-
vanjem i smrtnim ishodom do 
20 godine. 

Neneuropatski tip bolesti se 
odlikuje oštećenjem velikog 
broja organa i organskih siste-
ma, ali nikada nervnog. Na sre-
ću znatno je češći od neuropat-
skog. Bolest se dijagnostikuje u 
svim uzrastima, kako u djetinj-
stvu tako i kasnije, a prosječan 
životni vijek je nešto kraći od 
očekivanog i iznosi 60 godina.
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�ŠTA JE BULOZNA 
EPIDERMOLIZA?
Epidermolysis bullosa  (EB) 

je rijetko oboljenje kože gdje 
oštećenja nastaju čak i pri sla-
bom dodiru ili pritisku.

Oštećenja su slična opekotina-
ma, ali sa stvaranjem velikih po-
vršina plikova i rana. Osim kože, 
zahvaćena je i sluzokoža unutra-
šnjih organa (jednjaka i disajnih 
puteva) što otežava ishranu i vodi 
čestim respiratornim infekcijama. 

Zbog velike osjetljivosti, dje-
ca sa EB su poznata kao “djeca 
leptiri”.

Većina njih su 80-100% in-
validi već nakon nekoliko go-
dina života. 

�ŠTA JE UZROK  
OVE BOLESTI?
Uzrok je slabost proteina koji 

spajaju ćelije kože međusob-
no ili sa potkožnim vezivnim 
tkivom.

Ona je ili nasljedna ili steče-
na tokom života.  

 �
KOJI SU SIMPTOMI EB?
Bulozne epidermolize izazi-

vaju pojavu plikova i rana na 
koži i sluzokoži. Oni mogu biti 
ograničeni na neke djelove tije-
la, kao što su šake, stopala, kol-
jena i ili laktovi, a mogu da za-
hvataju i mnogo veće površine 
na tijelu. Kod blažih oblika bo-
lesti, rane zarastaju normalno, 
bez trajnih oštećenja kože, ali 
kod težih formi zarastanje rana 
praćeno je ožiljcima i trajnim 
oštećenjima, kao što su sra-
stanje prstiju na rukama i no-
gama i smanjenje pokretljivosti 
zglobova, što sve za posljedicu 
može imati otežano kretanje.

Plikovi i rane mogu se javlja-
ti na sluzokoži usta i organa za 
varenje. Nelagodnost pri hran-
jenju, otežano otvaranje usta 
i gutanje hrane su česte pro-

pratne komplikacije. Zajedno 
sa ostalim problemima, otežana 
ishrana obično dovodi do ozbilj-
ne neuhranjenosti i anemije.

Bulozna epidermoliza znači 
život u bolovima, fizičku omete-
nost i često kratak životni vijek. 
Oboljele osobe češće obolijevaju 
od smrtonosnih oblika raka kože. 
Zbog svega toga, bulozna epider-
moliza zahtijeva prisustvo i inte-
rvencije većeg broja stručnjaka.

DA LI SE EB LIJEČI?
Ne. U ovom trenutku ne po-

stoji zvanična terapija za EB, ali 
je u toku nekoliko istraživanja 
u velikim svjetskim medi-
cinskim centrima. Osobe sa 
EB se liječe simptomatski, u 
smislu da se redovno previ-
jaju, održavaju higijenu tijela, 
vježbaju, pravilno se hrane i na 
uobičajeni način liječe bolesti 
koje nisu direktno povezane sa 
EB.
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Menkesov sindrom je poremećaj 
koji utiče na nivo bakra u tijelu. 
Karakteriše ga neuspjeh dobi-
janja tjelesne težine i rasta (ne)
očekivanom brzinom i pogoršanje 
nervnog sistema. 

Dodatni znaci i simptomi 
uključuju tanak tonus mišića 
(hipotonija), smanjujući kara-
kteristike lica, napade, razvojno 
kašnjenje i intelektualnu one-
sposobljenost. Djeca sa Menk-
esovim sindromom obično 
počinju da razvijaju simptome 
tokom djetinjstva. Rani tret-
man  bakrom može poboljšati 
prognozu kod pojedinih osoba 
pogođenihovom bolešću. U ri-
jetkim slučajevima simptomi 
počinju kasnije u djetinjstvu.

Morkijev sindrom, mukopo-
lisaharidoza tip IV, odnosno MPS 
IV jeste progresivno metaboličko 
oboljenje. Javlja se uslijed mutaci-
je gena (GALNS i GLB1), koji daju 
uputstva za proizvodnju enzima 
potrebnih za razgradnju velikih 
molekula šećera 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 taloženja mukopolisa-
harida u ćelijama, a najviše u lizo-
zomima (ćelijskim pregradama), 
te ova bolest spada u grupu lizo-
zomskih bolesti i često se naziva i 
bolest taloženja. Sindrom je dobio 
ime po dr Luisu Morkiju (Louis 
Morquio), pedijatru iz Urugvaja, 
koji je prvi opisao taj poremećaj 
1929. godine kod jedne porodice 
koja je imala četvoro djece.

�KOLIKO JE BOLEST UČESTALA?
Morkijev sindrom spada u rijetke 

bolesti i stanja. Iako podaci o uče-
stalosti (incidenci) variraju, uzima 
se da u prosjeku na 200.000 živo-
rođenih beba jedna nosi Morkijev 
sindrom. Prema podacima nacio-

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

�KOJI SU SIMPTOMI OBOLJENJA?
Mukopolisaharidi se najviše ta-

lože u kostima, pa su promjene 
izazvane oboljenjem najuočljivije 
na skeletu, odnosno koštanom si-
stemu.  Promjene na koštanom si-
stemu mogu biti raznovrsne, u vidu 
kifoze i skolize kičmenog stuba, 
deformiteta rebara, grudne kosti, 
zglobova uključujući i koljena, javlja 
se nizak rast, kontrakture zglobova 
i njihova loša ili ograničena pokre-
tljivost.  Karakteristika sindroma 
je nerazvijenost vratnih pršljenova 
koji učestvuju u stabilizaciji glave 
i kičmenog stuba, što vremenom 
može dovesti do kompresije ili 
oštećenja kičmene moždine, te do 
paralize ili smrtnog ishoda.

​Pored očiglednih simptoma ja-
vljaju se i brojne promjene na 
unutrašnjim organima. Može doći 
do pogoršanja disajne funkcije, 
koje karakterišu prekidi u disanju 
pri spavanju, tzv. apneje, do slabl-
jenja funkcije srca uslijed uvećan-
ja (zadebljanja) srčanih zalistaka, 
koji kao takvi dovode do miješanja 
venske i arterijske krvi, oštećenja 
jetre koja se usljed nagomilanih 
mukopolisaharida uvećava. 
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Javlja se slabost u funkcio-
nisanju sistema vida (osobe sa 
Morkijevim sindromom svoj vid 
opisuju kao zamagljen, kao da 
imaju „pijesak u očima”), a česte 
su infekcije uha koje u većini do-
vode do oštećenja sluha.

Osobe sa Morkijevim sindrom 
često liče jedne na drugu. Karak-
terišu ih grublje crte lica, mali 
nos i specifičan izgled šaka. Za 
razliku od ostalih mukopolisaha-
ridoza, osobe sa tim sindromom 
dostižu punu intelektualnu zre-
lost, odnosno mentalno su oču-
vane, a njihov životni vijek varira 
zavisno od izraženosti simptoma.

DIJAGNOSTIKA
Dijagnostika se najčešće spo-

rovodi nakon uočavanja karatk-
terističnih simptoma koštanog 
sistema, između druge i četvrte 
godine života, i to prvo putem 
metaboličkog skrininga urina, a 
zatim genetskim testiranjem iz 
krvi, pacijenta (ponekad i rodi-
telja) i/ili biopsijom tkiva.

​
TERAPIJA 
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.  Američka far-
maceutska kompanija BioMarin 
je nakon godina napornog istra-
živanja izbacila na tržište sinte-

tizovani enzim, koji bi trebalo da 
zamijeni nedostajući i pomogne 
u razlaganju mukopolisaharida, 
a time olakša tegobe pacijenata 
i poboljša kvalitet njihovog ži-
vota.

​Enzimske terapije spadaju 
među najskuplje kada govorimo 
o liječenju rijetkih bolesti. Oso-
be sa Morkijevim sindromom iz 
Crne Gore su vijest o terapiji do-
čekale sa podijeljenim osjećan-
jima – radošću, jer se na kraju 
tunela ipak nazire svjetlost, i bri-
gom da li će, i kada, država naći 
novca za terapiju, koja na godi-
šnjem nivou po pacijentu iznosi 
više stotina hiljada eura 

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

Glavni neurološki simptomi 
uključuju slabost mišića i atak-
siju, gubitak ravnoteže i koor-
dinacije pokreta. Intelekt ostaje 

nedirnut! Uticaj na srce se kreće 
od blagih do jako ozbiljnih ab-
normalnosti, opasnih po život. 
Fridrajhova ataksija je nezara-
zna,  nasljedna bolest  izazva-
na mutiranim genom koji može 
da se porodično prenosi sa ge-
neracije na generaciju, a da se 
stotinama godina ne ispolji, 
te članovi porodice i ne znaju 
da su prenosioci. Širom svijeta 
bolest pogađa jednog u 50.000 
ljudi i pripada grupi međusob-
no povezanih poremećaja pod 
nazvom nasljedne ataksije. 
Fridrajhovu ataksiju ne treba 
miješati sa  spinocerebelarnom 
ataksijom.
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Uticaj na srce se 
kreće od blagih 
do jako ozbiljnih 
abnormalnosti, 
opasnih po život

Širom svijeta 
Fridrajhova 
ataksija po-

gađa jednog u 
50.000 ljudi

​Enzimske te-
rapije spadaju 
među najsku-

plje kada govo-
rimo o liječenju 
rijetkih bolesti

Osobe sa 
Morkijevim sin-

dromom svoj 
vid opisuju kao 
zamagljen, kao 
da imaju „pije-

sak u očima

Fridrajhova ataksija 
(fridrichova ataxie)
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Ne postoji lijek za FA, ali su do-
stupni tretmani za srčane simp-
tome, kao i neki od metoda za 
kontrolu ataksije i mišićne sla-
bosti. Zahvaljujući ovome, kao i 
činjenici da FA ne utiče na sman-
jenje  mentalnih  funkcija, mnogi 
oboljeli vode aktivan život: za-
vršavaju fakultete, zapošljavaju 
se, stvaraju porodicе.

U toku su istraživanja mogu-
ćih tretmana Fridrajhove ataksi-
je. Tokom kliničkih istraživanja, 
neki od ljekova su pokazali obe-
ćavajuće rezultate u vezi sa uspo-
ravanjem toka bolesti, kod srča-
nih smetnji i do značajnih pobol-
jšanja. Postoji nada da isti ljeko-
vi  mogu prevazići FA–napad na 
nervni sistem.

UZROCI
Uzrok ove bolesti nalazi se u 

nedostatku proteina   fratak-
sin. Naučnici vjeruju da protein 
frataksin reguliše nivo   gvožđa   
u mitohondrijama, ćelijskim or-
ganelama  koje koriste  kiseonik   
za proizvodnju energije. Gvožđe 
je od suštinske važnosti za ovaj 
proces, ali ako je nivo neisko-

rišćenog, slo-
bodnog gvožđa u mito-
hondrijama previsok, onda ono 
može da izazove oksidativni stres 
– uslijed čega dolazi do stvaran-
ja  slobodnih radikala. Jedna od 
teorija kaže da frataksin djeluje 
kao skladište za gvožđe oslo-
bađajući ga samo kada je to po-
trebno. U svakom slučaju, kada je 
frataksina nedovoljno, gvožđe se 
u mitohondrijama ćelija gomila 
do abnormalnih vrijednosti, do-
lazi do oksidativnog stresa koji 
dalje dovodi do oštećenja mito-
hondrija, pa zatim i same ćelije. 
Mitohondrije deluju kao osnovni 
izvor energije za skoro sve ćeli-
je u našem tijelu, što vjerovatno 
objašnjava zašto FA utiče na ćeli-
je nervnog sistema, srca, a često i 
druga tkiva. Najžešće je pogođe-
na kičmena moždina  i periferni 
nervi koji povezuju kičmenu mo-
ždinu sa mišićima  i čulnim orga-

nima.
Fridrajhova 

ataksija, takođe, utiče na funkci-
ju malog mozga koji pomaže pla-
niranju i koordinisanju pokreta. 
Kada odlučite da pomjerite ruku, 
nervne ćelije u mozgu pošalju 
električni signal kičmenoj mo-
ždini koja preko perifernih nera-
va daje naredbu mišićima ruku. I 
dok se ruka pomjera, osjećate da 
se kreće, jer nervne ćelije preko 

perifernih nerava šalju nazad 
signal nervnim ćelijama mozga. 
U FA ovaj protok senzornih in-
formacija putem perifernih ne-
rava i kičmene moždine je naj-
teže pogođen. Takođe i mišićna 
kontrola električnih signala iz 
malog mozga i kičmene moždine 
je narušena. U kombinaciji, ovi 
problemi dovode do progresivnog 
gubitka  ravnoteže, koordinacije 
i snage mišića koje karakterišu  
FA. Obično, ataksija prvo utiče 
na noge i torzo, dovodi do čestog 
saplitanja, nestabilnog hoda. 
Mogućnost održavanja ravnote-
že i koordinacije pokreta tokom 
vremena nastavljaju da opadaju, 
a mišići u nogama postaju slabi i 
lako se umaraju, tako da oboljeli 
sve teže hoda. Između 5 i 15 go-
dina nakon početka bolesti dolazi 
do vezanosti za invalidska kolica. 
Nekoliko godina kasnije, ljudi sa 
FA mogu imati problema sa go-
vorom i njihove riječi doživljava-
mo kao spor, ćudljiv obrazac, po-
znatiji kao   kaskadni govor, od-
nosno–  dizartrija. Ovaj problem 
je uzrokovan nekoordinacijom 
i slabošću  jezika  i drugih mišića 
lica, a ne oštećenjem jezičkih vje-
ština ili intelekta.

Kod nekih se, takođe, razvijaju 
problemi sa gutanjem, odnosno–
disfagija, koja može da dozvoli 
hrani da uđe u disajne puteve, što 
može dovesti do gušenja ili re-
spiratornih infekcija.
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Fridrajhova 
ataksija utiče na 
funkciju malog 
mozga koji po-

maže planiranju 
i koordinisanju 

pokreta

Tokom kliničkih 
istraživanja, 

neki od ljeko-
va su pokazali 
obećavajuće 

rezultate u vezi 
sa usporavanjem 

toka bolesti

Kada je fratak-
sina nedovoljno, 

gvožđe se u 
mitohondrijama 
ćelija gomila do 

abnormalnih 
vrijednosti

Ljudi sa FA mogu 
imati problema 

sa govorom i 
njihove riječi 
doživljavamo 

kao spor, ćudljiv 
obrazac, pozna-
tiji kao kaskadni 
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Neki ljudi sa 
Aicardijevim 
sindromom 

imaju neobične 
osobine lica

Aikardijev 
sindrom je 

poremećaj koji 
se javlja gotovo 
isključivo kod 

žena

Ljudi sa 
Aikardijevim 
sindromom 

imaju odsutno 
ili nedovoljno 

razvijeno tkivo 
koje povezuje 
lijevu i desnu 

polovinu mozga

Oko 10% ljudi 
sa FA ima di-
jabetes, a još 
20% ima blagi 
oblik koji se 

zove pozvana 
glukoza
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Aikardijev 
sindrom

Kasnije u bolesti, ataksija 
ruku i šaka može dovesti do 
ometanja finih motornih radn-
ji, kao što je recimo pisanje. 
Kod mnogih je snaga i koor-
dinacija gornjeg dijela tijela 
očuvana i više godina nakon 
gubitka sposobnosti hodanja. 
Spasticitet (grčevi,  bol  u mi-
šićima) je zajedničko kod svih 
sa FA, uglavnom u poodmakloj 
fazi bolesti.

Anomalije srca se javljaju 
kod 75% osoba sa FA, ali su 
razlike u ozbiljnosti i težini 
nalaza: kod nekih je anomali-
ja tako mala, jedva primjetna 
i kroz specijalna laboratorijska 
ispitivanja. Međutim, kod ve-
ćine su srčani problemi opasni 
po život, tako da su problemi 
sa srcem vodeći uzrok smrti 
kod FA.

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

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

Čini se da je kod FA ovo di-
rektna posljedica nedostatka 
frataksina u pankreasu.

Aikardijev sindrom je poremećaj 
koji se javlja gotovo isključivo kod 
žena. Karakterišu ga tri glavne 
osobine koje se javljaju zajedno, 
u većini pogođenim 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 počinju u 
djetinjstvu (infantilni grcki), koji 
imaju tendenciju da napreduju na 
ponavljajuće epilepsije (epilepsi-
ju) koje je teško tretirati. Pojedini  
imaju i horioretinalne lukune, koji 
su defekti u tkivu osjetljivom na 
svjetlost na leđima očiju (retina).

Ljudi sa Aikardijevim sindro-
mom često imaju dodatne ab-
normalnosti mozga, uključujući 

a s i m e t r i j u 
između dvije 

strane mozga, 
urezaka mozga i 

žljebova koji su 
mali ili smanjeni u 

broju, cistama i 
uvećanju šupljina 
(komore) ispun-

jene fluidom u 
blizini centra mo-

zga. Neki imaju neo-
bično malu glavu (mi-

krocefaliju). Najviše pogođeni po-
jedinci imaju umjereno do ozbilj-
no kašnjenje u razvoju i intelek-
tualnu onesposobljenost, iako 
neki ljudi sa ovim poremećajem 
imaju blaži invaliditet.

Osim hororioretinalnih lacuna, 
osobe sa Aikardijevim sindromom 
mogu imati i druge abnormal-
nosti u očima kao što su male ili 
slabo razvijene oči (mikrofaltija) 
ili uzorak ili rupe (coloboma) u 
optičkom nervu, struktura koja 
prenosi informacije od oka do 

mozga. ������������ �Ove abnormal-
nosti oka mogu do-
vesti do sljepila kod 
pogođenih osoba.

Neki ljudi sa 
Aikardijevim sin-
dromom imaju 
neobične osobi-
ne lica uključujući 

i kratku površi-
nu između gornje 
usne i nosa (phil-
trum), ravnog 

nosa sa upaljenim 
vrhom, velikih ušiju i 

rijetkih obrva. Ostale karakteri-
stike ovog stanja uključuju male 
ruke, malformacije ruku i abnor-
malnosti kičme i rebra, što do-
vodi do progresivne abnormalne 
krivine kičme (skolioze). Često 
imaju probleme sa gastrointesti-
nalnom trakom kao što su zapr-
tje ili dijareja, gastroezofagealni 
refluks i teškoće hranjenja.

Ozbiljnost Aikardijevog sin-
droma varira. Neki ljudi sa ovim 
poremećajem imaju veoma 
ozbiljnu epilepsiju i ne mogu pre-
živjeti djetinjstvo. Manje ozbiljno 
pogođeni pojedinci mogu živjeti 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 
nalaze u ORPHANET bazi poda-
taka. 
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Aktivnosti na polju rijetkih 
bolesti kod  EU značajnije su 
prisutne više od desetak godina. 
Rijetke bolesti jedan su od prior-
iteta Trećeg programa djelovanja 
Unije u području zdravlja 2014 – 
2020. U novembru 2008. godine 
Evropska komisija je prihvatila 
dokumenat „Saopštenje 
Komisije Evropskom par-
lamentu, Vijeću, Ev-
ropskom ekonomskom 
i društvenom odboru 
i Odboru regija o rijetkim 
bolestima: izazovi Evrope“ 
(Communication from the 
Commission to the Eu-
ropean Parliament, the 
Council,  the European 
Economic and Social 
Committee and the 
Committee of the Re- gions: 
on Rare Diseases: Europe’s chal-
lenges). Dokument preporučuje da 
zemlje članice organizuju i osigu-
raju dijagnostiku, liječenje i zaštitu 
za 36 miliona građana oboljelih od 
rijetkih bolesti. Evropsko vijeće 
je u junu 2009. godine prihva-
tilo “Preporuke Vijeća o akciji u 
području rijetkih bolesti“u ko-

jem su date osnovne smjernice za 
donošenje nacionalnih planova za 
rijetke bolesti do 2013. godine za 
sve zemlje članice. Sadržaj ovih 
dokumenata potiče 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 o 

osnivanju Povjerenstva 
stručnjaka u području 

rijetkih bolesti Evrop-
ske zajednice (The European 
Union Committee of Experts 
on Rare Diseases, EUCERD) 

pokrenute inicijative 
nastavljaju se odvi-
jati u kontinuitetu. 
Ovo tijelo redovno 

izvještava o stanju na 
području rijetkih bolesti u Evropi. 
U donošenju dokumenata aktivno 
su sudjelovali i  stručnjaci  Or-
phanet portala, najveće baze po-
dataka o rijetkim bolestima i or-
phan lijekovima u Evropi (www.
orpha.net) kao i članovi  Evropske 
organizacije za rijetke bolesti (EU-
RORDIS) (http://www.eurordis.
org/). 
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2.

Krovni strateški 
dokument je 

Nacionalna stra-
tegija za rijetke 
bolesti u Crnoj 

Gori 2013 – 2020. 
godina, sa Akcio-

nim planom za 
isti period

Dokument 
preporučuje da 
zemlje članice 

organizuju i osi-
guraju dijagno-
stiku, liječenje 
i zaštitu za 36 
miliona gra-

đana

Preporuke 
Vijeća o akciji u 
području rijet-
kih bolesti“sa-
drže smjernice 
za nacionalne 

planove za 
rijetke bolesti 

do 2013. godine 
za sve zemlje 

članice. 

oktobra 
2017. godine 
Nacionalna 
organizacija 

rijetkih bolesti 
postala je član 
je EURORDIS-a

Evropska unija 
I RIJETKE BOLESTI

U Crnoj Gori je krajem 2012. 
i početkom 2013. godine, a 
u skladu s preporukama EU, 
Ministarstvo zdravlja pristu-
pilo sistemskom rješavanju 
problema oboljelih od rijetkih 
bolesti stvaranjem sveobu-
hvatnog okvira koji bi osigurao 
najviši nivo savremene zaštite, 
pristupačnost svim pravima i 
njihovo ostvarivanje bez di-
skriminacije. 

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 značajne teme koje se od-
nose na rijetke bolesti u Crnoj 
Gori, uključujući glavne ciljeve 
i mjere za unaprijeđenje ukup-
nog tretmana rijetkih bolesti u 
Crnoj Gori, u periodu od 2013. 
do 2020. godine. 

Crna Gora i 
rijetke bolesti

rijetkebolesti.com nvonorbcg@gmail.com
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hiljada dija-
gnostifikovanih 
rijetkih bolesti, 

se nalazi u 
ORPHANET bazi 

podataka. 

Životni vijek 
pacijenata 

nerijetko je 
skraćen. Ipak, 
ako se otkriju 

na vrijeme, 
mnoge od ovih 

bolesti mogu se 
uspješno liječiti 

i kontrolsati. 

Na nacional-
nom i regional-
nom nivou ne-

dostaju registri 
o oboljelima od 
rijetkih bolesti 
koji bi omogu-
ćili racional-

nije planiranje 
zdravstvene 

zaštite. 

Dan rijetkih 
bolesti je 

poslednji dan 
februara svake 

godine
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Gla
vni

 cilj
evi E

vropske unije   i preporuke Evropskog vijeća

poboljšati vidljivost 
i prepoznavanje 
rijetkih bolesti; 

uticati na razvoj evropske 
saradnje, koordinacije 
i regulacije u području 
rijetkih bolesti. 

davati podršku razvoja 
nacionalnih planova 
za rijetke bolesti u 
zemljama članicama ;

podsticanje 
istraživanja uzroka i 
mogućnosti liječenja 
rijetkih bolesti;

donošenje nacionalnih planova 
za rijetke bolesti u svim 
zemljama članicama kako  bi se 
osigurala jednaka dostupnost 
kvalitetnoj zdravstvenoj zaštiti 
uključujući dijagnostiku, 
liječenje, primjenu orphan 
lijekova, na osnovu jednakosti i 
solidarnosti za sve oboljele na 
cijeloj teritoriji EU;

utvrđivanje zajedničke definicije 
rijetkih bolesti, osiguranje 

odgovarajućeg kodiranja rijetkih 
bolesti kako bi postale vidljive 

u zdravstvenim sistemima, 
te organizovanje popisivanja i 
izrade popisa rijetkih bolesti ;

uspostavljanje relevantne 
naučne organizacije i 

evropske mreže referentnih 
centara za rijetke  bolesti ;

sprovođenje zajedničke 
ekspertize u području 

rijetkih bolesti na 
evropskom nivou ;

osnaživanje 
organizacija  oboljelih 

od rijetkih bolesti;

osiguranje održivosti 
svih predviđenih 

aktivnosti na području 
rijetkih bolesti. 

1. 6.

2.
7.

3.

8.4.

9.5.

10.

6
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Neimplementacija Strategije do-
vodi u pitanje unaprijeđenje kvali-
teta zaštite 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 
način bila bi ugrožena osnovna 
ljudska prava oboljelih od rijetkih 
bolesti i njihovih porodica. Nedo-
voljna primjena Nacionalne stra-
tegije i akcionog plana za rijetke 
bolesti onemogućila bi sinhronizo-
van i sveobuhvatan pristup ukup-
nom tretmanu rijetkih bolesti, što 
bi nadalje za neposredne posljedice 
imalo umanjenje kvaliteta života 
oboljelih i njihovih porodica, radnu 
nesposobnost porodica oboljelih od 
rijetkih bolesti i održanje viso-
ke incidence rađanja djece sa 
rijetkim bolestima. Takođe 
bi izostalo i raspola-
ganje relevantnim 
epidemiološkim 
podacima o rijetkim 
bolestima u Crnoj 
Gori, koji predstavl-
jaju osnovni preduslov za sve 
strateške planove u zaštiti 
zdravlja na polju rijetkih 
bolesti. 

Naša organizacija nema 
pokazatelje o realizovanim 
ciljevima i mjerama Mini-
starstva zdravlja za period 

2013-2017.
Akcioni plan za rijetke bolesti 

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

Strateški cilj Akcionog plana 
predstavlja unapređenje prevencije, 
ranog prepoznavanja i dijagnostike 
rijetkih bolesti, dostupnost ade-
kvatnoj, sistematičnoj i centralizo-
vanoj zaštiti zdravlja i liječenje lica 
sa rijetkim bolestima, registrovan-
je, informisanost i edukaciju zdra-
vstvenih radnika i opšte javnosti o 
rijetkim bolestima, kao i koordina-
ciju na nacionalnom 
i međunarodnom 
nivou referentnih 
medicinskih i na-
čuno-istraživa-
čkih institu-
cija, NVO i 
udruženja 

pacijenata sa rijetkim bolestima. 
Naša organizacija namjerava 

pratiti implementaciju Akcionog 
plana putem indikatora ostvare-
nih pojedinih ciljeva i mjera i kroz 
izvještaje Ministarstva zdravlja o 
postignutim  rezultatima.

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 

žive sa rijetkim bolesti-
ma u Evropi.

EURORDIS utiče i 
kreira politiku zaštite 
zdravlja pacijenata 
oboljelih od rijetkih 
bolesti u ključnim 
evropskim insti-

tucijama Evrop-
skoj komisiji, 

Evropskoj agenciji 
za ljekove (EMA) i 
na svim forumima 

zainteresovanih strana.
Članstvo u EURORDIS  donosi  

učestvovanje na sastanku član-
stva EURORDIS-a, radionicama na 
konferenciji i izgradnji kapaciteta.

Snaga EURORDIS-a je u broje-
vima i u koordinisanju akcija. Za-
jedno predstavljamo širok spektar 
bolesti i zemlje. To daje legitimitet i 
povećava uticaj EURORDIS u mreži.

EURORDIS je  zajednica rijetkih 
bolesti. Omogućava pacijentima da 

dijele informacije i da uče 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 članica je EURORDIS-a od 

2.10.2017.godine.
Budite privilegovani uče-

snik Dana rijetkih bo-
lesti (poslednji dan 

februara svake 
godine, rare-
diseasedai.
org)
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EURORDIS utiče 
i kreira politiku 
zaštite zdravlja 
pacijenata obol-
jelih od rijetkih 

bolesti u ključnim 
evropskim insti-

tucijama

Naša organi-
zacija namje-

rava pratiti 
implementaciju 
Akcionog plana 

putem indikatora 
ostvarenih poje-

dinih ciljeva

Članstvo u EU-
RORDIS  donosi  
učestvovanje na 
sastanku član-

stva EURORDIS-
-a, radionicama 
na konferenciji i 
izgradnji kapa-

citeta.

organizacija 
iz 60 zemalja 
su dio velike 
EURORDIS 

mreže

rijetkebolesti.com nvonorbcg@gmail.com
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EURORDIS članstvo
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tako rijetke

Rijetke bolesti 
u stvari
i nijesu„
„


