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Cuvant inainte

ovesti de viatd, triste dar frumoase, cu multe inviataminte. Asta vd propunem in cartea
noastra.

De ce RARE INEGALE? Pentru cd nu existd mai mare nedreptate decat sa tratezi
oameni aflati in situatii diferite in acelasi mod... Pdnd acum, pacientii cu boli rare au fost
dezavantajati datorita politicilor publice care nu luau in calcul situatia lor de inegalitate.
Pentru a rezolva aceste probleme, noi nu solicitim un acces mai bun la ingrijire decat
pentru restul populatiei, noi solicitam actiuni diferentiate pentru a echilibra situatia lor
vulnerabila si eventual pentru a dobandi acces egal la servicii de informare, diagnostic si
ingrijire.

Prin impartasirea acestor povesti de viata de la pacientii cu boli rare dorim s transmitem
un mesaj comunitatii in care trdim:

o Nu subestimati valoarea fiecdrei persoane compariand-o cu altii! Fiecare suntem
diferiti si fiecare suntem speciali. Nimic nu se termind pand in momentul in care te
opresti sa mai incerci.

Viata nu e o cursa, ci o cilatorie care trebuie savurata pas cu pas.

Ieri e Istorie, Maine e Mister iar Azi e un Cadou... sa ne bucuram impreuna de acest
cadou!

Dorica Dan, presedinte

Asociatia Prader Willi din Roménia | Alianta Nationala pentru Boli Rare Roméania
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Povestea mea

& numesc Marinela Haineala si am o fetita
de 10 ani diagnosticatd cu epidermoliza
buloasd, inca de la nastere.

Povestea mea este aceeasi ca si a multora
care au dus o lupta grea si dezniddajduita
cu boala pentru a reusi s mentin starea
sanatatii copiluluilor. Dar uneori, prea greu
sau aproape imposibil chiar si cu ajutorul
cadrelor medicale. La toate acestea se mai
adauga si sentimentul psihic zdrobitor ca
doar eu sunt in aceastd situatie, doar copila
mea sufera de aceastd boald incurabila si
putin cunoscuta.

Timpul a trecut, an dupa an, boala a
inceput sd macine, sd creeze tot mai
multa suferintd si sa accentueze tot mai
tare sentimentul meu de neputinta in fata
sortii pana intr-o zi in care parca totul era
mai insorit, cerul era parcad mai senin si
soarta s-a dovedit a fi mai generoasa. Am
avut norocul sa intalnesc si alti parinti
aflati in situatia mea, impartisind aceleasi
sentimente si aceleasi probleme. A fost ca
o revelatie, o usurare, un punct de plecare
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in ameliorarea starii de sanatate a copilului
meu. Determinata de dorinta de a atenua
suferinta continud care macina trupul
copilei mele, am decis sd incerc si alte
terapii complementare, una din ele fiind
terapia Kozak. A fost aproape imposibil,
teribil de greu, atat financiar cét si de pus
in practica tot ceea ce cerea acest lucru
si cand eram pe punctul de a renunta,
au inceput sa apara rezultatele mult
asteptate. Era pentru prima oard in atatia
ani grei de suferinta cand corpul se lidsa
vazut si mangaiat dintre multele bandaje
care il acopereau. Bucuria izbanzii era
un sentiment nou incercat pentru familia
noastra care nu mai spera in minuni.

Acum regret anii care au trecut si incerc
sa imi imaginez cum ar fi fost viata noastra
dacédnuintalneamaceastd mica comunitate
care mi-a redat speranta in viitor si care a
devenit un scut pentru sufletul meu.

Mama unui copil
cu epidermolizad buloasd
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Iata povestea mea pe care am intitulat-o:

Afisauanufi

unt un om obisnuit, am deja 40 de ani, arat
normal, merg la serviciu, socializez, imi
place sd ma plimb prin ploaie, rad, plang si
asta pana la o noua criza... atunci sunt lega-
ta de perfuzie... Sunt de 3 ani un om ,rar”
cu porfirie intermitent acuta sau boala des-
pre care am stat cu orele pe net s aflu cate
ceva. La noi se stiu atit de putine lucruri
chiar de citre medici... in fine. Dupa multe
plimbari pe la camere de garda si urgente,
cu dureri cumplite de stomac: ,Ai gastri-
td, ba ai duodenita, e gastro-duodenita si ia
acest tratament, ba ia-1 si pe acesta... te in-
ternam la gastro”.. endoscopii, colonosco-
pii, duodenoscopii... toate du-re-roa-se!...
Alte tratamente cauzatoare de noi crize,
ma arunca iar pe patul de spital...

Cu relatii ajung la un alt si alt si alt medic:
»Eu cred ca ai porfirie!” din prima si asta
a fost! Nu pot descrie in cuvinte dureri-
le cumplite si cum banala glucozi le ia cu
mana 5 crize in 6 luni...multe zile in spital
sau in spitale, stau legata de perfuzie dela 8
dimineata pana la 1 noaptea. Privesc pica-
tura care imi intra in vene. In crizd nu ma
tin nici picioarele, dar chiar am coborét pe
sciri un etaj. In 15 sau poate 25 de minute,
habar n-am, important este cd am reusit.

Pe scari un baietel in pijamale ii spune ma-
mei: ,Nu-i asa, cdnd ajungem acasd ca am
voie sa mananc snitel cu cartofi prajiti?”. Si
el are branuld in manuta si noi... Prietenii
legate in spital cu persoane DEOSEBITE,
EXTRAORDINARE, cu ciroze, cu cancer...
Povestim, glumim, toate mancam la regim,
dar ce mai visdm la o savarina ,hhmmm”..

In curtea spitalului e o biserici de lemn,
duminica la Sfanta Liturghie, dintr-o alta
internare reusesc sd ajung, nuam sa uit nici-
odata... Jumatate din persoanele din biseri-
ca suntem in halat de spital, cu branula in
mana.

Unele au si batic pe cap, le-a cazut parul de
la citostatice. Si mie mi-a cazut mult par...
la fel ca lor, nici eu nu stiu cat timp mai
am... Orice crizd imi poate fi fatala... de 3
ani le fentez, fentez si boala si spitalul...
Nu-mi place ca am patul asigurat la spital,
dau doar un telefon inainte, nu-mi place si
nu vreau sa mai vad mila din ochii famili-
ei mele, iar acum sunt ocupata sa tréiesc,
pana intr-o zi... Cam asta a fost povestea
mea...

Badea Valentina, pacient cu porfirie
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Povestea mea

a un fapt divers este bine stiut ca eu, ca
un sarman bolnav de scleroza multipla -
SM - am beneficiat de serviciile grupului
de suport ale Asociatiei Prader Willi din
Romania. Cu ocazia acestor intalniri am
avut parte de o serie de invataminte care
pur si simplu mi-au dat ,aripi” pentru
viitor, asadar mi s-au ,deschis portile”
(ipotetic vorbind), spre un trai mai bun.
Astfel am fost indrumat sa ma respect
pe mine insumi, respect ce l-am pierdut
cand societatea a catadicsit ca ar fi bine
sd ma marginalizeze.

Tot aici mi s-a demonstrat ca doar pre-
judecatile unora dintre semenii nostri nu
trebuie sd ne dezarmeze si asa mi s-au
demontat, una céite una, toate temerile
de a infrunta ,toate gardurile” ce viata ti
le ridica in calea ta.

Astfel, ca o ultima idee, cu ocazia acestor
intilniri mi-am recdpatat pofta de a
trdi! Asadar in timpul acestor sedinte
de suport a fost creatd o atmosfera de
sustinere a moralului participantilor,
printr-o atentd consiliere psihologica.

Pop Iulian Paul, pacient cu sclerozd multipla
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Marian-

baietelul
Cu ,,0ase
de sticla”

arian-Catalin Barbu este din Bucuresti.
El a fost diagnosticat inca de la nastere,
cu osteogeneza imperfecta, pe baza radio-
grafiilor facute si a examinarii clinice.
Nou-néscutul era atat de fragil, incéat noi,
parintii, nu puteam decat sa-1 privim, nici-
decum sa-l luam in brate si si-l strangem
la piept. Nasterea pe cale naturala a dus la
primele lui fracturi - clavicula dreapta si
col femural bilateral, addugate multor alte
fracturi intrauterine, vicios consolidate.

6 Rare Inegale povesti ale pacientilor



La momentul acela, in 30 iulie 2002, erau
foarte putine cazuri cunoscute, nu se stiau
multe despre ingrijirea si tratamentul unui
copil cu oasele fragile. El a avut totusi sansa
de a incepe administrarea unui tratament
cu pamidronat incd din prima luné de viata
(de 2 ani demarase in Spitalul ,Grigore
Alexandrescu” tratarea cu aceastd substanta
la alti doi copii afectati de osteogeneza im-
perfecta). Ne-am adaptat din mers nevoilor
lui si am incercat pe cat posibil sa ii acordam
o foarte mare atentie in ingrijire (schimbatul
scutecului necesita prezenta a cel putin doua
persoane care sid-l manevreze pe copilas,
lapticul i se dadea intotdeauna culcat pe
spate, fara a-l misca, iar in brate nu putea fi
luat decat foarte rar, intr-un cosulet).

Marian are 8 ani si 6 luni, insa statura si
greutatea lui sunt ale unui copil de 3 - 4 ani-
sori (G = 14,5 kg, T = 99 cm). Desi a avut
parte de multd grija si atentie, a suferit pana in
prezent 15 fracturi, unele din ele necesitand

interventii chirurgicale de implementare
de tije (initial i s-au pus tije fixe Kuntscher,
apoi i-au fost schimbate cu tije elastice TEN
si in prezent cu tije telescopice). La femurul
stang, o fractura a cedat in acelasi loc de 6
ori si aceasta a dus la incurbarea femurului
si scurtarea piciorului cu 3,5 cm fata de cel
drept. Dacd panain acel moment putea merge,
pe distante mici, pentru satisfacerea nevoilor
proprii, riscul unei noi fracturi si posibila
afectare a coloanei vertebrale au facut ca el sa
nu se mai poata deplasa.

Cazul lui a fost acceptat in noiembrie 2010
la Shriners Hospital din Montreal (Canada)
pentru evaluare si implementare de tije
telescopice Fassier-Duval pe ambele femure.
In prezent este inca in perioada de recuperare,
i s-au indicat zilnic exercitii de fizioterapie si
inot, incet-incet face din nou primii pasi.

Mama unui copil cu
osteogenezd imperfectd

Marian este un copil foarte sociabil, comunicativ si mereu in cautare
de noi prieteni. El este elev in clasa a II-a si a incheiat semestrul I
cu rezultate foarte bune la invdtdturad. Sperdm si ne dorim din tot

sufletul ca Marian sd poatd merge din nou, sd se bucure in continuare

de o copildrie fericitd, chiar dacd niciodatd nu va putea alerga si nu
va putea face toate nebuniile aldturi de copiii de varsta lui.
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Povestea mea

unt Carmen Cordea, mama unei fetite cu
fenilcetonurie, Roxana Iulia. Sunt fericita
mama a unei fetite cu fenilcetonurie,
in conditiile in care un astfel de
diagnostic in Roménia nu mai lasa loc
fericirii. De ce?! Pentru cd intr-o tara
in care nu se face screening generalizat
pentru diagnosticarea bolii, am avut
norocul sd nasc intr-o maternitate care
facea testele de diagnostic. Pentru ca
acum, pot procura in tara produsele
dietetice. Pentru ca Ministerul Sanatatii
asigurd, in sfarsit, tratamentul pentru
fenilcetonurie.

Cand fetita avea 6 saptamani, am fost
internata la Centrul PKU din Cluj pentru
analize. Diagnosticul s-a confirmat.
Pentru a ma informa, am cerut medicului
o carte despre fenilcetonurie. Am primit
de la Centrul PKU din Cluyj substituentul
proteic, odata cu informatia ca in
Romaénia nu se gasesc alimente pentru
aceasta dietd. Curand, aveam sa aflu cata
disperare iti poate aduce acest lucru.

Am cumparat din Germania faing,
paste si celelalte produse hipoprotidice.
Cand fetita avea 9 luni, am ramas
fara substituent proteic. Am fost in
audientd la Ministerul Sanitatii. Imi
era imposibil sa-1 cumpar! Sa ai un
copil cu fenilcetonurie in brate si sa nu
ai méancarea de care depinde viata lui.
»Situatia s-a repetat in fiecare an. Am
apelat la cunoscuti din striainétate pentru
a procura substituentul de care depindea
copilul meu si pe care eu nu aveam bani
sa-1 cumpar.

Anual, Centrul PKU din Cluj imi asigura
15% din necesarul de substituent.
Medicul imi indica doze de substituent
mai mici decat necesarul copilului, data
fiind lipsa acestuia. Nefiind multumita de
ritmul in care se dezvolta fizic si aflind
din carti care sunt nevoile reale ale dietei,
am incercat sa-i sugerez medicului ca
are nevoie de alte cantitati... Raspunsul
a fost ,Categoric, nu! Nu este adevarat!
Nu are nici o legatura substituentul cu
dezvoltarea fizica!” Ce am ficut?

Rare Inegale povesti ale pacientilor
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Nu am mai contrazis medicul, dar nici
nu am respectat indicatiile in privinta
cantitatii de substituent: am respectat
cifrele din carti si am continuat sa-i fac
rost de el din strdinitate, clandestin.

In 2005 s-a infiintat Asociatia PKU
Life Romania, cu sprijinul Caritas

Catolica Oradea. M-am trezit prese-
dinta asociatiei pentru ca era prea multa
frustrare, durere si foarte intensa dorinta
de a-i ajuta pe cei care treceau prin
aceleasi suferinte ca si mine si pentru ca
nu era nimeni care sa scrie un memoriu
sau sd faca demersuri pentru ca tuturor
copiilor cu PKU sa le fie mai bine.

Acum, Roxana lulia are 16 ani.
Pare o adolescentd ca oricare alta. E o adolescenta

cu bucuriile specifice varstei. Dar cator copii li se va

fura copilaria si cate familii vor mai suferi pand ce
screeningul PKU se va face in mod responsabil in toate
maternitdtile din Romadnia?!

Voiam ca toti copiii cu PKU sa aiba o
paine bund pe masd, sa stie ca exista
paine, paste, dulciuri si pentru ei.
Voiam sd informez mamele despre cat
de importanta este dieta, despre cat de
important este substituentul. Medicul
nu le-a subliniat mamelor niciodata
importanta substituentului, dar le critica
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sever ca nu tin dieta. Am desfiintat
mitul dietei PKU fird substituent, la
care medicii tineau foarte mult (in lipsa
acestuia, valorile phe in sange sunt mari,
generand probleme chiar in conditiile

respectarii unei diete hipoprotidice).
Mama unui copil cu fenilcetonurie
(PKU)
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Povestea mea

& numesc Fabric Mariana si sunt mama a
2 copii: Alexandru de 7 ani si Fabian de 3
ani. Alexandru, primul copil a fost un copil
ca_toti copiii, a crescut si s-a dezvoltat
normal. Cu Fabian am avut probleme. A
fost diagnosticat la varsta de 11 luni cu
fenilcetonurie.

La varsta de 5 luni am realizat cd nu se
dezvolta in ritmul in care ar fi trebuit s-
o faca. Era mai lent si a inceput sa aiba
spasme musculare. Am mers la neurologi,
care la varsta de 11 luni ne-au trimis la o
Clinicd din Cluj, unde i s-au recoltat probe
de sange. La cateva zile, am fost anuntati
ca are fenilcetonurie. Dar Centrul PKU
din Cluj nu avea substituentul proteic.
In consecinti, nu aveau pentru ce si ma
reinterneze in clinicd. Mi s-a recomandat
sa incerc sd iau legatura cu Asociatia PKU,
pentruaobtine produsedietetice. Asociatia
Pku din Roménia mi-a asigurat produsele
dietetice pentru urmétoarele 6 luni, adica
substituent, faina, paste hipoprotidice
si acea hartie speciald pentru analize.

Tot asociatia m-a consiliat psihologic si
dietetic. Mi s-a explicat ce inseamna dieta
PKU, ce potsicenupotsa-idausa manance,
ce cantitate de substituent era necesara
pentru varsta lui. Am inceput sa-i tin dieta
si am trimis analize la Cluj. Rezultatele
nu erau bune. Am scizut ratia zilnica de
phe. Totusi, analizele nu erau bune. Eram
disperatd. Urmand recomandarea ficuta
de asociatie, am mers la Cluj, pentru a
se determina valoarea fenilalaninei din
sange printr-o altd metoda, mai sigura. In
urma analizelor, s-a constatat ca fiul meu
avea phe sub limita inferioara admisa.
Concluzia: laboratorul genetic din Cluj
dadea rezultate eronate.

Nu am fost singura mamad al carei copil cu
PKU trecut prin asta. Toate mamele care
trimiteau analize acelui laborator aveau
rezultate foarte mari si erau alarmate, in
conditiile in care respectau dieta. A fost
momentul in care laboratorul genetic a
refuzat sa mai monitorizeze bolnavii cu
fenilcetonurie.

Rare Inegale povesti ale pacientilor
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Nici in momentul de fatd, bolnavii de
fenilcetonurie ce apartin de Centrul PKU
din Cluj nu sunt monitorizati. Prin urmare,
pentru a-i determina fenilalanina, trebuie
sa ne deplasam 300 de km.

Ne descurcdm destul de greu cu produsele
dietetice, deoarece nule gasim intotdeauna
in Romania si asigurarea acestora este
sarcina exclusivi a parintilor.

Panad in 2009 faceam comenzi de doua ori
pe an in Germania, prin asociatie. Din
2009 le putem cumpara din tard, unele
dintre ele, dar sunt foarte scumpe.

Am fost foarte ingrijorati pentru evolutia
lui Fabian si ceea ce a fost mai dureros, am
aflat ca el trebuia, in mod normal, sa fie
diagnosticat la nastere, caz in care am fi
fost scutiti de atata suferinta...

Acum Fabian e bine, a

recuperat foarte mult. E

foarte cuminte, a invdtat cd

el manancd altceva si ne

bucuram cd am reusgit sa-1

salvam.
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Povestea mea

ste foarte greu sd rezumi 30 de ani de viata,
insa am sa incerc sa vorbesc despre acele
aspecte care tin de integrarea in societate,
despre modul cum ii trateaza oamenii, dar
si medicii, pe cei care sunt altfel decét ceea
ce este considerat ,normal” din pricina
unei boli de care nu esti responsabil sau pe
care nu ti-ai ales-o tu la nastere, ci ai fost
ursit sa te nasti cu ea.

Atunci cand esti imobilizat intr-un scaun
cu rotile, cu o musculaturd hipoton4,
care nu te ajutda prea mult, cred ca este
foarte important si ai o ocupatie, sa
lupti pentru viata ta in fiecare clipa.
Mi-a placut foarte mult s studiez si nu
am renuntat niciodata la a-mi termina
studiile. Niciodata nu a fost usor, mai ales
ca societatea in care traim nu aplica nici
un tratament preferential copiilor care se
nasc cu o boala rara - nu esti incurajat si
sprijinit sd-ti termini scoala, nu ai nici o
facilitate, nu esti inclus intr-un program
derecuperare, de acordarea unei medicatii
gratuite.

Nu esti supus unei monitorizari serioase,
nu se poarta nici un dialog permanent
cu parintii si apoi cu copiii, deveniti
adolescenti si adulti.

Nu vreau sa fiu rautdcioasd si nici exa-
geratd, dar reusesti doar dacd ai resurse
financiare pe care sa te bazezi, ori ai o
familie saritoare, care-ti vine in ajutor
de cate ori e posibil (rude, asistente sau
medici care cunosc vreun specialist si
iti faciliteaza intrarea; unchi si matusi
cu masini care sa te duca la examene,
ori la medic sau in orice loc ai nevoie;
prieteni dispusi sa-ti cumpere cartile
sau materialele care iti sunt de folos). In
afara de asta mai sunt utili si nervii tari,
dorinta de a demonstra cd toti suntem
egali si capabili de aceleasi lucruri in
viatd, numai cd unii au nevoie de un pic
mai multd atentie si ingrijire, deoarece eu
cred ca toti cei care au o deficientd sunt
niste suflete sensibile cirora le vine foarte
greu sa calce peste cadavre ca sd isi atinga
un obiectiv.

Rare Inegale povesti ale pacientilor
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Cred cd a fost o ironie a sortii ca visul
copildriei mele si fie cel de a ajunge medic.
Probabil imi imaginam cd as fi putut
sd ma tratez singurd, mai eficient, mai
competent. Primele semne ale bolii s-au
manifestat de la 3 ani si de atunci, mama
a umblat cu mine, din spital in spital, din
specialist in specialist, supunandu-ma la

tot felul de teste (EEG, biopsii, EMG, etc)
si tratamente de medicina alternativa. Nici
un medic nu a fost in stare sa-mi confirme
un diagnostic, sd ne spuna ca boala mea
nu e vindecabila si cd tot ceea ce putem
face este doar sa ne mentinem pe linia de
plutire.

Este timpul ca in aceastad privintd sd se facd ceva.
Statisticile internationale aratd cd atrofiile si distrofiile
musculare au o incidentd destul de mare, iar Romania

trebuie sd-si numere si ea cazurile existente, sd se
inscrie la un program de cercetare, sd-i includa pe
cei afectati intr-un program special de recuperare i
integrare. Insc unul real si viabil, nu doar pe hdrtie, cit
sd scoatd ochii Uniunii Europene cd in ceea ce priveste

toleranta si mintea deschisd ne aliniem la

standardele impuse.
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Pacient cu o boald rard
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and o privesc pe Aida, ma intreb cum de a
ajuns sa fie operata si sa fie copilul vioi pe
care il am in fatd. Ea locuieste la Cornu,
Prahova, are 8 ani si este in clasa L.

Desi suspectatda de o afectiune cardiaca
incéd de la nastere, 19 decembrie 2002, la
maternitatea Campina, eanua fostluatdin

ovestea Aidel Popescu

evidenta vreunui sistem de monitorizare
si nici n-a intrat, pana la operatie, intr-
un program national care ar trebui sa
existe pentru copiii cu o MCC. Tot ceea
ce s-a facut pana la un punct a depins
de intdmplare, de parinti, de tenacitatea
acestora in drumul lung pe care ei l-au
parcurs timp de aproape 4 ani.

Rare Inegale povesti ale pacientilor



La 3 luni, in urma unei afectiuni pulmonare si
la recomadarea unui medic pediatru, fetita a
fost dusa la spitalul ,,Marie Curie” din Bucuresti
unde a fost diagnosticata corect (DSV tip
malalignement posterior mare cu stinga-
dreapta. Coartactie aortica istmica larga.
Canal arterial permeabil. Hipoplazie usoara
arc aortic. Hipertensiune arteriald pulmonara
secundard severa) si i s-a dat verdictul: operatie
la atingerea greutatii de 10 kg. Supunand co-
pilul primului tratament si controlului periodic,
péarintii rdméaneau descumpainiti, neprimind
vreo precizare privind locatia unei posibile
operatii.

Fiind indemnati sa incerce la Spitalul Militar
Bucuresti, unde se opera ocazional, parintii au
primit si un raspuns ce parea definitiv: copilul
nu putea fi operat din lipsa de aparaturd. Aida
avea aproape un an.

Nelinistiti, parintii au cautat o cale de iesire.
Informandu-se la intamplare, au aflat de
cele doud, si unice, sectii de cardiochirurgie
pediatricd din Romania.

Ajunsi cu copilul la Targu Mures, ei au aflat cu
disperare ca acesta nu poate fi operat existand
riscul ca plamanul sa nu reziste. Au ajuns si la
Cluj, in iunie 2006. S-a schimbat tratamentul si
fetita a fost pusd pe o lista de asteptare pentru o
viitoare operatie.

ASOCIATIA
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Dupa peste 3 ani de drumuri silipsa de sperante,
in 13 noiembrie 2006, la aproape 4 ani, Aida
a fost operata de o echipa medicala din Cluj,
impreund cu echipa ,,The Heart of Children”
venita in misiune.

Acum, monitorizata la Clyj siin tratament, Aida
se simte plind de energie, asa incat mama ei sa
poata exclama cu bucurie: ,Nici nu stiu ca e un
copil bolnav!”. Nu este un copil bolnav! Este un
copil salvat si aflat in grija celor competenti, nu
numai a parintilor.

Aida Popescu, pacient cu afectiune cardiacd
Doina Popa, Asociatia ,Inima copiilor”
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Povestea mea

nul trecut, ajungand la Fundatia ,ACASA”
bolnav fiind de sclerozd multipld - SM nu
stiam cd ceea ce ma astepta era cu mult
peste asteptdrile mele! Dupd 12 ani de
suferintd, ani in care eu nu am mai cunos-
cut alti bolnavi de SM, ajuns la Fundatia
,ACASA” si vizand ci nu sunt singurul,
am aflat printre altele ca la SM este foarte
importantd kinetoterapia. Nu mai facu-
sem asa ceva si eram curios si nerabdator
sa incep. Ma asteptam la ceva greu care sa
ma solicite intens. Solicitat am fost, dar nu
din cauza ci era greu. Kinetoterapeuta s-a
purtat cu mine cu mult profesionalism si
mai presus de toate, cu prietenie! Nu a tre-
cut mult si eram indragostit de kinetotera-
pie! Dupa 3 saptamani eram un alt om! Ma
simteam mult mai bine pe toate planurile.

Dumnezeu a ingaduit sa ajung si anul
acesta la Fundatia ,ACASA”. Vremea afa-
ra era rece si umeda. Aceasta nu a contat!
Preocedurile ce trebuiau facute si pe care
le asteptam cu nerdbdarea unui copil,
imi incalzeau sufletul si aceasta ma bucu-
ra nespus! Timpul petrecut la kinetotera-

pie a fost acel timp de care imi amintesc cu
placere. Era incurajator sa vezi ca nimeni
nu radea pe seama faptului ca nu puteam
executa anumite miscari (banale chiar)
ci totul era facut pe un ton vesel. Nici nu
realizam cand trecea timpul. Ma bucur
mult ca kinetoterapeutele dau dovada de
profesionalism - profesionalism care m-
a ajutat nu numai fizic. Am redescoperit
plicerea de a zambi si de a glumi. Au stiut
foarte bine sa lucreze cu muschii nefolositi
de multa vreme. A fost placut sa vad cum
isi dadeau interesul pentru a face corect o
miscare.

Astept cu nerabdare sd ,intru iar pe mana
lor”! Nu sunt doar kinetoterapeute, ci sunt
inainte de toate: OAMENI!! Sunt de nota
10 cu felicitari!!!

Dumnezeu si-i binecuvanteze si sa bine-
cuvanteze centrul de ingrijire, recuperare
si tratament ,ACASA”!!!

Ciobanu Bogdan, pacient cu
scleroza multipla
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Povestea mea

u mai stiu cum a inceput boala pe care o
am, pentru cd eram foarte mica, aveam
4-5 ani si dureri abdominale foarte mari,
urmate de greturi si umflaturi foarte dese
la fatd, gat, maini, picioare si majoritatea
corpului. Tin minte cand eram la scoald in
clasa I, imi era mana dreapta foarte um-
flata - neputand sa tin creionul in mana,
plangeam pentru ca nu puteam sd scriu.

Invitatoarea m-a lovit pentru ci nu stia ce
se intampl4, lucru care a afectat-o si pe ea
vazandu-ma atunci. De atunci a inceput
sa-mi fie rusine de boala pe care o aveam si
o am si acum, la varsta de 48 ani. Niciodata
nu au stiut ce medicamente sa-mi dea, ori
de cate ori am fost internata la spital, am
fost expusa la fel de fel de tratamente, me-
dicii mi-au pus diagnosticul de reumatism
la inima. Am facut foarte mult tratament
cu Peniciling, Efitard si Moldamin si chiar
si alte tratamente fara sa-mi fi folosit vre-
odata la ceva.

Am renuntat sa mai merg la vreun medic,
stiind c4 nu mai am nici o sansa sd ma fac
bine. Mi-a afectat foarte mult viata nepu-
tand s ma angajez vreodatd, pentru cd
eram saptamanal bolnava, iar din cauza
umflaturilor la fatd trebuia s ma ascund
sa nu ma vada cineva, pentru ca raddeau de
mine. Cineva m-a vazut si mi-a zis ca am
lepra, lucru care ma face sa-mi fie rusine
de infatisarea mea. Eu nu mai am speranta
sa ma vindec complet, chiar daca aceasta
boald uratd a fost descoperitd, dar imi do-
resc din suflet ca cei foarte tineri care au
aceasta boala sa se facd bine, sa duca o al-
tfel de viata, mult mai bund decat ducem
noi cei care ne chinuim de o viata.

Va multumesc din suflet pentru ca ati
descoperit aceastd boald AEE, dandu-le o
speranta mai buna celor care vin in urma
noastra.

Pacient cu angioedem ereditar

‘ ﬁokcgl-:RWlLLl 17

DIN ROMANIA-



'-.

Povestea lui Alexandru,
un baietel norocos

a numesc Alexandru-Mihai Plugariu, sunt din Bucuresti
si am 7 ani si 4 luni. Sufar de maladia Lobstein (osteo-
genezd imperfectd tip III), iar diagnosticul a fost pus
chiar de la nastere. M-am nascut cu multiple fracturi la
membrele inferioare (femure) si la clavicula.
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Sunt tratat la spitalul ,Grigore Alexandrescu”
de la varsta de 6 saptamani, prin perfuzii
periodice cu Aredia. In plus, zilnic iau vitamine
siam suportat pand acum 5 operatii (dintre care
patru pentru implementarea de tije metalice
la femur si antebrat si o operatie de hernie
inghinala). Urmez si alte tratamente medicale
homeopate, atat pentru articulatii, cat si pentru
consolidarea si cresterea densitatii osoase.
Pana in momentul acesta am suferit peste 20
de fracturi, toate fiind la membrele inferioare
si superioare.

Am fost depistat cu reflux gastroesofagian, iar
in fiecare an efectuez controale oftamologice
si O.R.L. Pand acum nu am avut probleme
insemnate, cu exceptia unei mici corectii de
miopie.

M consider un bdietel extrem de norocos, mai ales
pentru ca am parte de pdrinti iubitori, care au grijd in
fiecare clipa de mine. Sunt mereu inconjurat de oameni
care md protejeazd si md iubesc! Pe aceastd cale vreau
sd le multumesc din tot sufletul meu!

ASOCIATIA
PRADERWILLI

DIN ROMANIA-

Deocamdata nu urmez nici un fel de recupe-
rare medicald, cu toate ca imi este recomandat
hidromasajul sau tot ce tine de miscarea in
apd pentru dezvoltarea musculaturii, mai ales
dupd imobilizérile apéarute in urma fracturilor.
Acest lucru se intampla din cauza bugetului
redus al familiei mele si din lipsa unor centre
de recuperare specializate pentru aceasta boala
din Romania. Mai mult, trebuie sa urmez un
program de recuperare (kinetoterapie) pentru
corectarea coloanei vertebrale, deoarece am o
scoliozd de 30 de grade.

Cu toate aceste probleme de sanatate, sunt un
baietel voios si plin de viatd, puteti observa
acest lucru din fotografie. Sunt dornic de joaca
cu toti copiii, am multi prieteni la gradinita la
care merg si nu ma dau in laturi de la aproape
nici un fel de distractie. Sunt foarte fericit ca
acum pot si ma misc in sfarsit in voie, am
inceput sa merg doar de un an de zile, insa pot
spune chiar c si alerg!
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Povestea mea

& numesc A. din Bucuresti si vreau sa va
povestesc cate ceva despre viata mea.

Am zis ci suntem o familie norocoas3,
cu doi copii frumosi si SANATOSI, ce
frumos! Dupa 3 ani, cdnd aveam 25 de
ani, am dat nastere si celui de-al treilea
copil, o fetitd de 2,600 kg si 48 cm, care a
primit la nastere nota 10, ce puteam  sa-
mi mai doresc de la viata? Era totul prea
frumos! Dupé doua zile de la nastere, m-
a chemat medicul pediatru sa ma intre-
be dacd am facut ceva in timpul sarcinii,
adica daca am vrut sd scap de sarcina. A
inteles ca nici vorba de asa ceva, atunci a
zis: ,Mamico, copilul are probleme, are
hipotonie musculard, nu va merge si va
manca din gunoaie!” Cand am auzit am
inlemnit, am cdzut jos, mi-am anuntat
sotul si am hotarat, cind ies din mater-
nitate sd ciutdm un genetician (cel mai

bun).

In primul an de viatid Maria a ficut 6 du-
ble pneumonii, la 6 luni aceeasi echipa
de medici, au diagnosticat-o: bronsita

acuta, distrofie gr. 2 si hipotonie conge-
nitald. Era un copil de care nici nu stiai,
nu se juca cu manutele, nu gangurea, era
absentd total, ce mé mira foarte tare, era
faptul ca nu plangea cand i se faceau in-
jectii cu penicilina.

Am hotarat s o tratez ca pe un copil
normal, i-am rugat si pe fratii ei sa se
comporte normal cu ea. Eu am ficut
sport, iubesc mult sportul, m-am apu-
cat sa fac gimnasticd cu ea zilnic, mi-am
cumpdrat carti de masaj, logopedie, am
cumpdarat multe baloane, fluiere si am
inceput sd lucram. Maria avea 1 an si 3
luni si nu-si tinea bine capul, nu se ridi-
ca in picioare si dormea foarte mult dar
manca foarte putin. La 2 ani si 9 luni s-a
ridicat singurd in picioare, nu pot sa va
descriu bucuria, plangeam si eu si sotul
meu. Domnul profesor a spus cd nu va
merge niciodatd, am prins curaj, am va-
zut cd munca mea da roade, a inceput sa
manance, ce bucurie! Un pachet de bis-
cuiti, paine, etc., doar era slaba, nu?! Usor,
usor mi-am dat seama ca ceva nu este in
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reguld, m-am interesat care este cel mai bun
doctor endocrinolog. Am ajuns la Institutul
Parhon, cAnd Maria avea 4 ani.

Am inceput sa tinem regim, am incuiat bu-
catdria, am interzis tuturor sa ii dea de man-
care, am dat-o la scoald la 8 ani. La o scoala
normald nu a facut fatd, am dat-o la scoala
ajutatoare unde a facut 8 clase. Maria facea
sport cu mine, alergam si urcam scarile, de
3-4 ori pana la etajul 9, acum slabea, acum se
ingrasa.

Au fost cétiva ani in care Maria facea trata-
ment de diabet si atat. A facut 25 ani si era
tot un copil, nu s-a maturizat, se juca cu co-
piii mici la nisip, foarte grijulie, protectoare si
darnicd cu ei.

Desi tinut diabetul sub control, rinichii se dete-
riorau cu repeziciune. Nu mai stiam ce sa fac,
cine sa ma ajute, toti doctorii dadeau din umeri
si md certau cd nu o supraveghez, dar nici ce sa
ii mai faca nu stiau. Acum 6 luni, m-am inter-
nat cu Maria la Cantacuzino. La vizita a venit
profesorul Sarafinceanu, s-a uitat la ea si s-a
adresat studentilor: ,Asta este un Prader Willi”
Am scris repede pe hartie, am telefonat sotului
sa intre repede pe internet sa vada ce inseamna
Prader Willi. Mi-a adus hartiile... am inlemnit:
Cine scrisese viata mea si a Mariei?!

ASOCIATIA
PRADERWILL

Cum din 1956 este cunoscut? De ce nici un
doctor nu i pusese diagnosticul?! Cu hartii-
le in ména am vorbit cu doctorita ei nefrolog:
»,Doamna doctor, Maria are acest sindrom rar,
vreau s ii fac testele, desi sincer eu cred ca este
un mozaic, dar nu este ereditar...”

Ajunsa acasa am intrat pe internet, am gasit
Asociatia Prader Willi din Zaldu, am luat le-
gatura cu ei. Am pléns si am cerut ajutorul.
In acea clipi simteam c& nu mai sunt singurs,
parca puterea de care aveam nevoie imi reve-
nea. Am fost contactata de specialisti la scurt
timp, care i-au facut Mariei testele genetice.
Starea Mariei se inrautatea cu repeziciune.

Am primit telefon de la domnul doctor: ,,Ma-
ria are sindromul Prader Willi" 28 de ani de
cdutat un diagnostic. Prea tarziu pentru Ma-
ria care a inceput dializa, a luat si un stafilo-
coc, nu mai putea si meargd, si sa doarma.
Pe data de 4 decembrie am iesit din spital, a
vrut acasa, cd vine mos Nicolae si ii aduce un
laptop (de jucérie).

In noaptea de 4 spre 5 cu mine pe perna Ma-
ria a murit, i-am ficut masaj cardiac, am im-
plorat toti sfintii sa nu mi-o ia, nu a fost asa,

ingerasii au luat-o...

Mama unui copil cu sindrom Prader Willi
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Sa luptl si sa ierf

a numesc Mihaela Neacsu si anul acesta voi
implini 35 de ani.

In viata mea s-au abétut necazuri de tot fe-
lul.

Cu zece ani in urm4, in familia noastra a
fost mare bucurie. Soarta ne daruia un al
doilea copil. Mai aveam o fetitd care impli-
nise 5 ani si ne simteam cei mai mandri pa-
rinti din lume. Frumosul vis s-a transformat
insd intr-un cosmar. Baietelul suferea de
epidermolizé buloasa, o afectiune genetica.
Nu stiam nimic de existenta acestei mala-
dii dar nici cum se manifestd. Nu stiam de
unde are copilul nostru aceasta boald. Poate
unul dintre noi aveam o gend defectd.

Am avut o sarcina usoara si fara probleme.
Pe timpul sarcinii nu am facut nici o radi-
ografie care ar fi putut provoca modificari
genetice si nu am lucrat intr-un mediu ra-
dioactiv. Probabil un accident genetic sau
o incercare de la Dumnezeu. Medicii stiau
foarte putin despre epidermoliza buloasa...

Cand l-am néscut pe Dany avea réni la pi-
cioare, basicute la incheieturi si avea cavita-
tea bucala afectata. A fost hranit prin gavaj
si a fost tinut la incubator. La nastere a avut
3 kg. Toti medicii spuneau cd nu o si supra-
vietuiascd. Dupa cinci zile am fost transfe-
rati la un spital de geneticd, unde Dany a
fost supus unor analize amanuntite. Timp
de 7 zile am stat noaptea pe scaun, rezema-
ta de perete si l-am péazit. Credeam ci nu o
sa reziste. Dupd o sdptdmana de cogsmar am
cerut externarea la cerere. Am plecat acasa
si I-am ingrijit cum am stiut. Corpul ii era
plin de rani si trebuia pansat. Plangea si era
agitat zi si noapte. Durerea depasea pragul
insuportabilului de cele mai multe ori iar la-
crimile ii curgeau pana deveneau uscate. Pe
biletul de iesire din spital Dany avea 3 dia-
gnostice: impetigo-bulos stafilococ, infectie
herpetica si epidermoliza buloasa. Dupa 3
luni i-am facut biopsia pielii unde s-a con-
firmat epidermoliza buloasa. Pana la 3-4 ani
am bétut la usa mai multor dermatologi din
tara si straindtate si toti aveau acelasi ras-
puns: ESTE O AFECTIUNE GENETICA SI
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DEOCAMDATA NU EXISTA TRATAMENT!
Odata cu inaintarea in varstd, durerea si teama
erau cele mai cunoscute trairi ale lui, iar bucuria
si pacea il vizitau foarte rar... Noud, périntilor,
ne-a fost foarte greu sa ne impacam cu ideea ca
avem un copil cu aceastd boald nemiloasa.

Cand l-am ndscut pe Dany credeam ca s-a
sfarsit lumea si ca nimeni nu o sa poata alunga
norii de tristete si deznadejdea din viata mea!
Eram atat de nefericita incat mergeam pe strazi
si lacrimi imi alunecau pe obraji, fara sa le pot
opri. Dar Dumnezeu, cu puterea Lui, m-a facut
sa descopar in final fericirea. Ea era langa mine
dar nu o observasem pand acum: COPII MEL...
Traiam alaturi de copiii mei, frumosi si destepti,
care ma faceau fericitd prin prezenta lor. Sunt
fericita pentru cé pot vedea in fiecare dimineata
lumina zilei si imi rostesc rugéciunile seara, ca-
utandu-mi ingerul printre stelele de pe cer, sunt
fericita cand imi privesc florile, care imi raspla-

tesc picaturile de apa cu care eu le stropesc, cu
frumusetea culorilor si mireasma pe care o ras-
pandesc. Eu cred cé fara Dumnezeu, nu putem
face nimic. Fiecare om se naste si are de dus o
cruce in lume si in momentul in care am realizat
cd asta e crucea mea, trebuie sd o duc cu speranta
si sa merg mai departe...

Acum ma confrunt cu probleme noi pentru ca
Dany a crescut si cred cé daca n-ar fi speranta
care sd ma sustind, m-as prabusi. Pentru ca toate
minunile care ni se intdmpla in viata de zi cu zi,
sunt cu voia lui Dumnezeu. Fericire exista in fie-
care dintre noi si tot de noi depinde sa stim unde
sd o cautam si cum sa o pastram! Pentru a fi feri-
cit, trebuie sa stii sa lupti, dar si sa ierti pentru ca
ura iti distruge sufletul! Sa stii sa te bucuri de ceea
ce ai si sa gandesti cd altii au mai putin decat tine,
sa stii sa fii impacat cu tine insuti si cu cei din jur
si mai presus de toate sa-I multumesti Bunului
Dumnezeu ca-ti tine aprinsa speranta!

Este foarte trist atunci cand mergi pe stradd si lumea il priveste
ca pe-o ardtare. De ce oare este judecat omul dupd chip si nu
dupa suflet?.. De ce ne este teamd si mild de un om al cdrui
trup este brdzdat adanc de rani oribile, cand ar trebui sd ne fie
teamd si mild in acelagi timp de cei care isi ascund uimirea in
spatele zambetului fermecdtor si al vorbelor frumoase.?!

ASOCIATIA
PRADERWILLI
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Mama unui copil cu epidermoliza buloasa
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Am avut onoarea sia cunosc parinti bine-
cuvantati de Dumnezeu care lupta pentru copiii
lor, si nu in ultimul rand pe d-na Camelia Livi-
eratou, presedinta Asociatiei Sindromul Willi-
ams.

In mai 2008, starea de sinitate se inriutiteste
si decidem sa plecam din tard. Am plecat in Ita-
lia, doream doar ca starea lui de sanatate sa se
imbunatateasca. Viata i-a oferit mult mai mult
aici, a fost imediat luat in grija de o echipa de
medici care il monitorizeaza.

Am decis sa il inscriem la o scoald. Vara a
trecut intre indoieli si incertitudini.

Pe7 Septembrie incepe prima zi de scoald, zi de
care mi-as dori sa aiba parte toti parintii care au
copii cu dizabilitati.

Am fost condusi la scoala de cétre un reprezen-
tant al primariei de unde locuim, pentru a fi si-
guri ca Tudor va fi primit asa cum trebuie. Pro-
fesorii au fost foarte atenti cu el, I-au ajutat mult.
Prima intrebare adresata a fost: ,Cum trebuie sa
ne comportam cu el ca sa se simta in siguranta?”.
Am incercat si le povestesc despre boala lui, cat
am putut pentru cd nici eu nu prea vorbeam lim-
ba italiana. Echipa de medici a venit la scoald”
i-au consiliat pe colegii de clasa si pe profesorii
cu care el lucra. A reusit pana la urma sa invete
limba italiand si acum are multi prieteni. A fa-
ASOCIATIA
‘ PRADERWILLI
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cut parte dintr-un cor de copii, participa la mici
concerte. Este acceptat si mai mult decat atat
este sustinut. Este in anul II la o scoalad privata
de muzicéd unde studiaza pianul si acum se pre-
gateste pentru examene, iar din septembrie va
merge la liceu.

De 5 ani modul lui de a studia este foarte diferit,
beneficiaza de un profesor de sprijin si s-a tinut
cont foarte mult de faptul cd ei nu au dezvoltata
motricitatea find, asa ca din prima saptaméana de
scoald autoritatile i-au oferit un calculator por-
tabil. Dupa céateva luni, pentru a-i usura situatia
de a nu mai duce calculatorul acasa am fost aju-
tati si i-am cumpdrat unul si pentru acasa asa ca
el isi pune temele pe USB si le duce la scoala.

Anul acesta a implinit 17 ani, este fericit si do-
reste sa devind un mare cantéret. Sigur cé ne as-
teaptd inca multi ani de munca pentru ca la noi
totul merge mai incet, dar cu rabdare si multa
dragoste vom reusi.

Aici fiecare membru a comisiei de supervizare
este implicat in a-l ajuta sd mearga mai departe.
Am dori sa multumim pe aceasta cale doamnei
invatatoare Ilies Veronica deoarece a fost sin-
gura care l-a ajutat sa fie integrat intr-o clasa de
copii.

MULTUMIM din toata inima!

Mama unui copil cu sindrom Williams
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Povestea mea

ntr-o zi de noiembrie a anului 1989 mi s-a
parut cd picioarele mele se misca mai greu
ca de obicei. Mi-am zis ca sunt obosita. Toc-
mai terminasem schimbul de noapte si ma
indreptam spre caminul in care locuiam ca
inginer stagiar, undeva in provincie. In ur-
matoarele zile nu am mai simtit oboseald. A
mai trecut ceva timp — de ordinul zilelor, nu
mai mult — si iar mi s-a parut ca incéltarile
atarnd cam greu. Am inceput sd ma urma-
resc mai cu atentie. Ochii aratau si ei cam
obositi, pleoapele erau doar intredeschise,
ca si cum as fi fost adormita. Am incercat
sa ma odihnesc ceva mai mult. Oboseala a
disparut. Dar nu pentru mult timp din pa-
cate... Prima data cdnd m-am speriat a fost
la traversarea unei strazi. Nu am mai simtit
bordura trotuarului si am cézut. Mi-a fost
greu si ma ridic, muschii nu ma ajutau. In-
cet, incet toate treptele au devenit greu de
escaladat, imi era greu sa ma urc in auto-
buz, imi era greu si duc in ména o sacosa
cu sandwich-ul zilnic... incepusem s merg
leganat, cu burta inainte, sa nu mai fiu sigura
pe miscérile mele.

Oamenii de pe strada si mai ales muncitorii
din uzina vorbeau pe la spate vrute si nevru-

te, din cauza pozitiei corpului meu... M-am
dus la medicul din uzing, i-am spus ce simt,
cum ma misc. Diagnostic simplu: spasmo-
filie. Tratament: calciu, odihnd. M-a ajutat
calciul un timp... doud sdptaméni, dupa care
neputinta a revenit in fortd. Luam calciu, era
bine un timp, dar slabiciunea revenea parca
mai hotdrata sa ramana in corpul meu. Cand
am revenit acasd, in Bucuresti, si le-am po-
vestit parintilor nu m-au crezut. Au dat vina
tot pe oboseald. Si tot asa, cu perioade de
mers greu, leganat, cu vorbe ,uite-o si pe
asta beata de dimineatd” sau ,o0are cu cine o
firamas gravidd’; cu scari care parca nu voiau
sa se lase urcate de mine, pana in mai 1990
cand am revenit definitiv in Bucuresti. Nu
stiu cand au trecut 8 ore de mers cu trenul.
Mi-era atat de rau, abia ma putusem urca in
tren sa ajung acasd. Pdrintii mei nu puteau
sa creada cd nu pot merge, ca mi-e greu sa
urc si sa cobor 3 etaje, cd ma inec cand ma-
nnc, ca obosesc cind vorbesc... Si, uite asa
a inceput aventura ,diagnosticul”

Am stat 2 luni in spital, mi s-au facut tot felul
de analize ca s mi sa spuna in final ca totul e
bine si ca problema este doar in mintea mea
care ma impiedica sa merg. Am fost trimi-
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sa la psihiatru. Am stat internata trei saptamani
la psihiatria spitalului ,,Gheorghe Marinescu’; cu
tratament pentru persoane cu probleme psihice.
Am implorat-o pe d-na doctor sa ma lase acasa,
ca eu ma imbolnavesc si mai rau dacé stau aco-
lo. Pana la urma a acceptat cu conditia sa merg
o datd la doua zile sa mi se faci EMG-ul. Nu am
inteles de ce trebuia sa-l fac atat de des, dar am
mers, numai eu si mama stiind cit de greu imi
era, din punct de vedere fizic sa fac aceasta ,ex-
cursie” Intr-o zi stiteam pe o banci pe o alee a
spitalului ,Gheorghe Marinescu” sa-mi recapat
fortele sa merg acasa dupa ,tratamentul” EMG.
Mama disperata ca nu stie ce am si ca pana in
momentul acela nimeni nu mi-a pus un diagnos-
tic, si-a adus aminte de dr. Vlad Voiculescu chiar
in acel spital. S-a dus pana la domnia sa. A avut
norocul si-1 gaseasca la birou si domnul doctor
a vrut sa ma vada. A avut de asteptat ceva timp
pand am reusit eu s& ma misc pana la cabinet.
Cand m-a vazut intrand leginat pe usd a spus:
»Stiu ce ai, dar trebuie sa verificam” Dupa ce a va-
zut cum imi tin mainile si mai ales cét timp, cum
merg si cat de greu ma ridic de pe scaun mi-a dat
pastiluta de diagnostic... si intr-o jumatate de ora
am simtit cd imi revin, asa cum o floare ofilita isi
revine cand ii pui apa. Ma apucase bucuria, cre-
zénd in naivitatea mea ca m-am vindecat instan-
taneu. Nu a fost asa, dupa o internare la clinica
de neurologie la spitalul ,Gheorghe Marinescu’;
dupd investigatii si analize, dupa tomografie mi
s-a pus diagnosticul ,miastenia gravis” Suna grav,
dar nu mi s-a explicat prea bine ce inseamna. Mi
s-a spus doar ca o mica operatie si extirparea unei
mici glande md va pune pe picioare. Si uite asa mi
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s-a dat trimitere la spitalul unde mi-a fost extirpat
timusul. Medicul neurolog care mi-a dat trimite-
rea m-a rugat sa revin si sd-i spun cum ma simt si
ce tratament mi s-a dat dupa operatie, ca nu prea
stie cum e cu miastenia. Imi ficusem sperante cu
timectomie, credeam ci o sa scap de sldbiciune, o
sa revin la ritmul normal de viata, la profesie. Nu
a fost s fie asa. Pe mine nu m-a ajutat timectomia
asa cum sperasem. Starea mea nu s-a imbundtatit.
Din contra, simptomele miasteniei s-au accentu-
at cu tot tratamentul urmat. Nu am disperat insd,
credeam ca organismul trebuie sd se adapteze la
tratament.

Dupa 6 luni nu am mai avut rdbdare sa astept o
imbunatétire a starii mele fizice si m-am dus sa
vorbesc cu medicul, in grija caruia am fost la spi-
tal cand am fost operatd. Mi-a spus cd mai mult
nu poate face pentru mine si m-a sfatuit sa-mi ga-
sesc un medic neurolog care sa ma ajute. Am fost
luatd in evidenta la medicul neurolog din policli-
nica de care apartin. Un medic bun, dar care nu se
prea pricepe la miastenia gravis. Intre timp mama
m-a tot dus la diversi medici despre care auzise
de la prieteni, cunostinte. Pot spune ca m-au
privit ca pe o curiozitate, eram primul pacient
cu miastenie pe care-1 vedeau, dar imi spuneau
cé in 3 luni mé pun pe picioare daca urmez tra-
tamentul lor: cortizonul mult si mestinon. Asa au
trecut anii, cu incercéri de scheme de tratament,
in timp am ajuns sa-mi dau seama ca pe mine nu
ma ajuta cortizonul; am reusit sa scap de el si sa
ma mentin pe linia de plutire doar cu tratamentul
simptomatic, cu vitamine si suplimente.
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Am trecut printr-o perioada de 5 ani in care
nu am mai vrut sd incerc nimic, niciun tra-
tament alopat sau naturist. Totusi o prietena
m-a convins sa merg la o diagnosticare prin
biorezonanti. IntAmplarea a ficut ca inainte de
a merge la clinica cu biorezonanta, si trec pe
la medicul de familie si i-am cerut parerea. Nu
m-a incurajat, mi-a spus sa incerc dar sa nu-mi
fac sperante cd nu are cum sa ma ajute. Cu toate
acestea m-am dus si acolo am intélnit un medic
tandr care chiar m-a ajutat. Mi-a recomandat
o dietd de detoxifiere si apoi acupunctura. Nu
mi-a spus cd mi vindecd, mi-a spus ca ar vrea
sa incerce sd ma ajute sd ma simt ceva mai bine
prin acupunctura. L-am intrebat odata daca eu
voi mai putea sa merg singura pe strada — pand
atunci nu ieseam decét insotitd si ma odihneam
de nenumarate ori pand sa ajung la destinatie,
ma tineam de mama ca disperatd, sa nu cad — iar
el mi-a raspuns: ,daca tu vrei sd mergi singura o
sa o faci, dar doar daca tu vrei”. Si am vrut! Dupa
un an de acupunctura, 4 serii de cate minim 15
sedinte am inceput sd am curaj sa ies singura.
Nu sunt vindecatd, iau in continuare mestinon,
dar am curaj si incredere in fortele mele, nu mai
fac atac de panica cand traversez strada — mi se
intampla des sa ajung pand in mijlocul strazii si
sa ma intorc de unde am plecat decét sa ajung pe
trotuarul celdlalt, de frica.

Boala nu a fost singurul meu adversar. Din péca-
te am avut de luptat cu lipsa de intelegere a bolii
mele de catre tata... Au trecut 6-7 ani de la ince-
putul miasteniei pana cand tatal meu a reusit sa
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mad priveasca ca pe un om cu probleme de sédnata-
te, pana a reusit sa inteleagd de fapt ca nu este rea
vointa din partea mea, pana a inteles ca acum pot
sa ma misc dar in secundele urmétoare sa nu mai
pot face un pas, sa accepte ca fata lui este bolnava
si ca are nevoie de sprijin, de ajutor, de intelegere.
Suntem din nou prieteni, ma ajuta de cate ori ii
cer ajutorul, dar avem o intelegere: sa nu-mi sara
in ajutor la orice mic lucru pe care vreau sa-l fac,
sd ma lase sa cer ajutor. Oricat de greu ma misc
tot vreau si fac singura diverse lucruri. In ritmul
meu dar pana la urma le duc la bun sfarsit.

O sid sune putin ciudat dar, am reusit sa ma
»imprietenesc” cu boala mea. O cunosc si nu
ma mai opun cu inversunare neputintei. Cand
am zile mai proaste stau cuminte, suplimentez
tratamentul, vitaminele, odihna si in cateva zile
imi revin si ma lasd sé fiu bine perioade lungi de
timp. Tot boala m-a invatat sa am rabdare si sa
inteleg mai bine oamenii bolnavi. Md bucur cé
parintii mei nu m-au lasat sa cad prada dispera-
rii si m-au impins de la spate s nu ma izolez, sa
socializez asa cum pot, dar sd socializez. Familia
largita m-a inteles si m-a ajutat. Prietenii s-au
filtrat si am reusit, datoritd bolii, sa cunosc oa-
meni deosebiti. Uitdindu-ma in urma pot spune
ca boala de fapt mi-a adus si lucruri bune, nu
numai suferitd. Iar suferinta se uita cand ai oa-
meni buni langa tine si cdnd reusesti sa gasesti
un tratament care sa te ajute.

Adriana H, ANMGR,
pacient de 20 de ani cu miastenia gravis
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Rolul terapier in ADHD

(

ulburarea hiperkinetica cu deficit de aten-
tie - ADHD, frecvent intalnita in copilarie,
poate persista si la varsta adultd, dar ne-
tratatd corespunzator perturba toata viata
copilului/adultului afectat.

Alaturi de tratamentul medicamentos, te-
rapia facuta de specialisti, intelegerea fa-
miliei, toleranta manifestatd in clasd/scoa-
1a, de catre colegi, sunt definitorii pentru
tratamentul si recuperarea copilului. Inso-
tindu-mi nepotul la terapia de la Asociatia
Prader Willi, am inteles, dupa 33 de ani de
profesorat, ca nu stiu nimic sau aproape
nimic despre ADHD, boli rare si terapie.

De la o sedinta de terapie la alta se obser-
vau progresele mici dar constante si du-
rabile in timp. Progresele au devenit mai
vizibile cand ,terapia” s-a extins in familie
si prin intermediul meu ca bunica, la ni-
velul clasei intr-o colaborare rara cu o in-
vatatoare dispusd sa accepte, sa invete, sa
corecteze, sa inteleagd. Am trecut impre-
und suisuri si coborasuri, am avut reusite
si esecuri, dar toate analizate, cunoscute
de catre toti factorii implicati: specialisti,
familie, invatatoare.
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Cand am gésit o coardd sensibild in sufle-
tul copilului am inceput sd cantam aceeasi
melodie, rezultatele au inceput si fie une-
ori spectaculoase.

Acum Marian si-a schimbat mult com-
portamentul in familie, clasd, scoala si este
mai usor de acceptat de mai multi colegi.
Mai are probleme, revolte, framantari dar
totul este filtrat cu grija si in fiecare se-
dinta de terapie se discuta cu el, folosind
mijloace specifice, cu familia si cu invata-
toarea. Toti incercam sa tinem in echilibru
balanta recompenselor si a pedepselor in
asa fel incat copilul sa-si accepte greseala,
s-0 constientizeze, si accepte pedeapsa, li-
mitarea timpului petrecut la calculator, la
jocurile TV station.

Nu e usor, dar efortul tuturor, dragostea
si intelegerea ne vor aduce acea picatura
de satisfactie, de implinire care inseamn4,
spun eu, adeviarata fericire. Si peste ani,
cu ajutorul Celui de Sus, vom spune ci ,a
meritat”.

Prodan Rodica,
bunica unui copil cu ADHD
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Andreea va daruieste
un martisor
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(

a cheamd Andreea. Mama imi spune si
Andreuta. Voi puteti sa ma chemati cum
va place mai mult. Acum sunt mare. Am
crescut si am 4 ani. Dar cdnd am fost mic4,
mica de tot am fost foarte bolnava si am
fost operatd pe inima. De doua ori. Asa
mi-au spus mama si tata. Si tot ei mi-au
mai spus ca am fost operata la Cluj, de
doctorul Vanini impreund cu medicii de la
spital.

Eunuimiaducaminte, dar cred ci asa a fost
pentru cd eu ii cred pe périnti si mai vad ca
am si o taieturd pe piept. Acum i se spune
cicatrice. Si, din cand in cdnd, mama, tata
si cu mine plecam de la noi din Berchies la
spital la Cluj, unde doamna doctor Oprita
ma consulta. S& stiti ca acolo, dacé vreau,
pot sd imi vad si inima si sa o si aud cum
bate. Mai tare decét atunci cand stau in pat
si vreau sa dorm. Bate, bate!

Si dacd va uitati la fotografia cu mine,
sd mai stiti cd am un dovleac fermecat.
Magic! In el se afli atait de multe! Nu
pot sa va spun acum tot. Dar printre al-
tele va pot destdinui ca inautru am un
martisor. Unul mare si deosebit. Uite am
sa dau cu batul fermecat si va iesi afara.
Il vedeti? Da, este un trifoi. Dar nu unul
obignuit. Desi e trifoi el are patru foi!
Acum vreau sa-1 déruiesc celor dragi mie.
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O frunza este pentru toti copiii bolnavi.
Alta este pentru parintii copiilor bol-navi
care vin cu noi peste tot, pe la toti doctorii,
prin spitale, ne spun sd nu ne fie fricd, ne
iubesc si se uitd la noi cu niste ochi, uite,
asa de mari. A treia frunza este pentru toti
cei care ne-au operat, ne-au ingrijit si ne
ingrijesc in spitale. Pentru cei imbracati in
alb.

Mai am o frunza! Este pentru doamne si
domni! Pentru toate doamnele si toti dom-
nii care se straduiesc sa ne ajute. Eu stiu ca
voi ne ajutati.

Nu vreti sa ne si jucam? Sotron! La noi, in
Ardeal ii spunem cotzca. Desenam, punem
pietricica, sar eu prima si spun:

Noi va ddm un mar-ti-sor

Voi ne dati un a-ju-tor...

Acum, voi:

Ei ne dau un maér-ti-sor
Noi le ddm un a-ju-tor...

Si mé gandesc ca dacd va place de mine am
sa va mai spun ce mai este in dovleac. Sunt
numai lucruri bune. Ar putea fi altfel la un
copil? Voi ce ziceti?

Andpreea, pacientd cu afectiune cardiacd
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ra intr-o septembrie, toamna, cand se ,nu-
mara bobocii” . Mi-am dorit ca si orice pa-
rinte un copil aparte, deosebit, special si am
incercat sa-i dau un nume mai putin comun
si am decis cd numele ei si fie Melita.

Ea a vazut lumina zilei intr-o zi de marti,
»cand sunt 3 ceasuri rele” Primul a fost
cand imediat dupé ce s-a niscut medicii
au constatat ca este ,ritusca cea uratd”
si nu seamand deloc cu ceilalti boboci.
Al doilea a fost cdnd a fost despartita de
mine si dusd intr-un centru universitar,
fara sd aiba parte de dragostea si manga-
ierea mea. Al treilea - momentul in care
am primit verdictul implacabil al unicitatii
apartenentei ei: epidermoliza buloasa.
Prescurtat E.B, o boald rard, conditionata
genetic, fard tratament, fard perspective
de viitor. Universul nostru s-a naruit, s-a
ingustat si totul s-a redus la doua initiale:
E.B. - predestinare parca a initialelor nu-
melui mamei ei.

Si asa am descoperit ca acest copil nu este
un boboc de ratuscd, cum crezusem initial
ci un cocon de fluture, pentru ca denumi-

rea acestor copii care sufera de epidermoli-
za buloasa este ,butterfly children - copiii
fluture’;, din cauza sensibilitétii exagerate
a tegumentului lor, fapt ce ii impiedica sa
aibd o copilérie fericita, o viatd normala si
o viata de adult implinita.

Avantajul de-a avea un diagnostic direct
si rapid, inconfundabil de altfel, se de-
compenseazd rapid cu dezavantajul de a
nu exista la nivel mondial nici o terapie la
momentul respectiv.

Din pacate E.B este o boald la vedere, o
imagine care doare, care stigmatizeaza pe
cel aflat in suferintd si inoculeaza automat
ideea ca ,ceva rar este si contagios’, deloc
real. In plus de asta societatea din jurul
nostru ne condamna pe noi ca si parinti
si nu reuseste s perceapa si sa inteleaga
de ce nu existd ,, ceva’, o alifie, o crema, un
unguent, o terapie care sa modifice aceas-
ta fragilitate teribila a pielii, sa-i redea
frumusetea, functionalitatea si aspectul
normal, faptul ca ceea ce nu a pus Doamne
—Doamne, la zamislire nu mai poate pune
nimeni.
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Este consideratd cea mai crunta maladie, de-
oarece acesti copii sufera inca nendscuti din
pantecele mamei, inainte de a se naste, asemeni
larvei fluturelui, care lupta singur in cocon
pentru a-si indeplini menirea si a-si desavarsi
destinul.

Am refuzat sa cred ca nu existd o ameliorare
pentru afectiunea copilului meu si am conti-
nuat cautirile, determinatd de principiul ca
intotdeauna se mai poate face ceva. Am ince-
put cu disperare impreuna cu familia sa gasim
un medic, un spital, o tara, un om, o metoda
nonconformista care sa faca ceva, sa intervina,
sa schimbe si sd stearga acel diagnostic sum-
bru. Dar nu am gasit suport si sprijin din partea
sistemului in care mi-am pus toata speranta si
care ar fi trebuit...?

Ajutorul si licarul de speranta a venit din par-
tea altor persoane atinse de aceastd maladie,
din tara si straindtate pe care greu i-am reperat,
pentru cé la noi in Roménia nu exista statistica
la nivel national pe categorii de afectiuni, fie ele
comune sau rare. Asa am descoperit comuni-
tatea bolilor rare, o mare familie altruista, bine-
voitoare, inarmaté cu cele mai bune intentii si
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de la care am invatat ca o afectiune rara este
mai mult decat o ,stare de boald’, am intalnit
oameni care intdmpina aceleasi probleme, care
sufera la fel de mult. Aici am gésit alinare, sub
aceasta mare umbreld, Alianta Nationala pen-
tru Boli Rare din Romania, asemeni unui flutu-
re addpostit sub o frunza pe timp de ploaie.

Din acest moment nu m-am mai simtit singu-
ra, nu md mai consideram orfand ca inainte,
aveam o apartenentd si nu imi mai era teama
de viitor. Totul era mai usor, mai luminos, zilele
mai insorite si pline de sperantd intr-un viitor
mai bun.

Inci sper ca autoritatile sanitare ale statului ro-
man sa inteleaga ca suntem o culoare distincta
a curcubeului si facem parte din peisajul vietii
terestre. Si desi avem nevoie in primul rand de
medicatie orfand, vom lupta ca marea majori-
tate a altor categorii de bolnavi, nu noi suntem
cei care ar suprasolicita sistemul sanitar. Astfel,
copiii ,butterfly children” vor avea soarta unui
fluture adapostit de un curcubeu.

Erika Burciu, mama unui copil cu
epidermolizd buloasd
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ovestea incepe cu 44 de ani in urma...
Exact, an old story, almost an ancient one...

Singur la parinti, fara antecedente in lega-
tura cu boli rare. La 13 ani am fost diagnos-
ticat cu distrofie musculara progresiva fa-
cio-scapulo-humerald, maladie invalidanta
si degenerativa. $i fard leac...

Se prabusea un intreg univers pentru mine
si familia mea si incepeau anii dificili, anii
in care trebuia sa nu cedez.

In 1984 terminam liceul la zi, dar nu am
mai urmat cursurile universitare, din ca-
uza bolii, deoarece realizam cd nu aveam
ce face cu diploma dupa absolvire, din
moment ce nu puteam merge la serviciu.
Tot atunci am incetat sa mai fac tratament
medicamentos deoarece constatasem cé in
cazul meu, acesta imi accelerase procesul
degenerativ. Nici atunci si nici acum nu
m-am intrebat ,De ce mi se intampla asta
mie?’, am preferat si accept situatia de fata
si s ma concentrez pe viitor, nu pe trecut.

A venit apoi 1989, si mi-a adus eliberarea,
adica am putut sa ma afirm, sa lucrez si sa
ii ajut si pe altii, inclusiv pe parintii mei.
Ce multumire mai mare poate fi pentru
cineva condamnat din start sa fie vesnic
intretinut, sd ajunga sprijinul familiei si nu
numai?

Nu voi detalia ce am ficut si fac la nivel
profesional si social, e mult de scris si stau
cam prost cu timpul liber, va voi mai spu-
ne doar cum am ajuns sd va scriu aici.

Boala a avansat, din 1996 folosesc scaunul
curotile, dar tot din 1996 am inceput sa fiu
din ce in ce mai activ, scaunul cu rotile nu
a reprezentat un plafon, ci o deschidere/
descatusare totald, o rampa de lansare. Cu
toate astea, nu eram implinit. Ani la rand
am cdutat-o pe EA, peste tot, dar era bine
ascunsa, pand in 2003, in toamn4, cAnd am
gasit-o pe Cristina. Pe net... Ne-am intalnit
prima datéd pe 20 decembrie, pe 14 februa-
rie i-am cerut mana si pe 5 iunie 2004 am
devenit NOI oficial. Nu-i asa ca v-ati prins
ce urmeazd? Am inceput si ne interesam
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ce putem face pentru a fi siguri cd nu voi trans-
mite modificarea mea genetica ,ursuletului” pe
care ni-l doream. Si ne-am interesat, si ne-am
interesat, iar toti ,specialistii” din Bucuresti ne-
au tot descurajat, de fapt au incercat degeaba,
deoarece spuneau ca testul ADN de care aveam
nevoie se face doar in SUA si oricum, n-are rost
sa ne zbatem atat.

Dar, eternul , dar”.. intr-o zi am citit pe un site,
al carui nume meritd amintit aici deoarece a
schimbat totul (www.eva.ro), un articol des-
pre bolile genetice semnat de o doamna doctor,
Cristina Skrypnyk din Oradea, tot o ,Cristina”
Am inceput sa o caut pe net si am gasit adresa
sa de e-mail, i-am scris, iar de Craciunul anu-
lui 2005 am primit un raspuns extraordinar:
nu doar ca testul se poate face la Wurzburg, in
Germania, dar si cd doamna doctor ne poate
ajuta cu analizele preliminare si cu testul final!
Deci, la treaba! Am inceput 2006 in forta.., si
am trimis la Wurzburg, tot cu sprijinul Cristi-
nei (doamna doctor devenise pentru noi ,Cris-
tina”), ADN-ul meu pentru a se stabili exact
mutatia. Rezultatul a sosit in martie, identifi-
casem locul, si tot ce aveam de facut era...stiti
voi... August ne aducea vestea: vom fi parinti!
Pentru ca emotiile s nu ne lase, a aparut un he-
matom decidural care ameninta evolutia sarci-
nii si care ne-a stresat vreo 3 luni. In toamn era
planificata amniocenteza si trimiterea probei
tot la Wurzburg, pentru a confrunta cele doud
ADN-uri dar, ca la roméni, medicul specialist,
sef de clinici, etc., a tot intarziat efectuarea am-
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niocentezei spunind ca e prea devreme, in timp
ce partea germand era intrigata de intarziere.
Asa cé ne-au invitat la ei si sa facem totul acolo,
gratuit (danke sehr Herr Professor Kress!). Zis
si facut, pe 28 noiembrie 2006, la ora 09:00, ple-
cam cu masina spre Wurzburg, iar a doua zi la
13:00 eram acolo, mergand aproape fara oprire
mai bine de 1.000 de km. Nu am mai facut am-
niocenteza, ci placentocenteza si am plecat spre
casa plini de emotii si gdnduri cu privire la re-
zultat, rezultat pe care nil-a adus Mos Craciun:
copilul era bine! Bucuria nu a avut margini, nici
recunostinta noastra catre Cristina si intreaga
echipa pe care a format-o pentru a ne ajuta, fara
de care nu am fi fost trei acum si foarte fericiti!

Pe 25 aprilie 2007 a venit Theodor Cristian, ate-
rizarea berzei fiind perfecta... Cine au fost nasii
de botez? Cum cine, nu ati ghicit deja?! Cristina,
Alexia si Stefan Skrypnyk.

Acum ne apropiem rapid de 3 anisori, suntem
hiperenergici, stim multe, facem si mai multe
trazndi si ne bucuram de fiecare clipa pe care
o petrecem impreund cu minunelul nostru (asa
ii spune nasa), gratie fara doar sau poate celor
care ne-au ajutat si progreselor medicinii gene-
tice.

Stiti, prieteni, ,ieri” este istorie, ,méine” este o

necunoscutd, dar "azi” merita trait din plin, asa
cum facem noi!

Marian, pacient cu distrofie musculard
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unt un om obisnuit, nu sunt cu nimic spe-
ciala. Ajut pe altii cat pot in mod natural
si eficient, fara a face mare caz din asta.
Faptul cd am trecut in viatd prin multe in-
cercari, m-a facut increzatoare. La peste 50
de ani ma simt tanara si deschisa la nou,
simt cd o pot lua mereu de la capat si desi
viata nu mi-a dat sansa sa le fac pe toate,
ceea ce am putut am incercat sa fac bine
si pot spune cd ma simt un om implinit’,
povesteste Nadia Radulescu. De profesie
medic cardiolog, nevoité sa renunte la ac-
tivitatea medicala din motive... medicale,
interlocutoarea noastra s-a refugiat in arta
si, in plus, a infiintat Asociatia Nationala
»Miastenia Gravis”.

Inceputul...

Atunci cand a sosit momentul primei de-
cizii importante din viata unui om, a ales
medicina, o profesie fascinantd, o pasiune.
»,Odata ajuns medic, devii si dependent
de asta. E mai mult decat o profesie, e un
mod de viatd” Din pacate, a fost nevoi-
ta sa renunte la medicind din cauza bolii.
Nu fira regrete, insi. In timpul facultitii

a aflat cd suferd de miastenia gravis, o
boald rara incurabild, care afecteazi forta
muschilor. ,E pacat ca nu mai sunt medic,
pentru ca am muncit mult sa ajung acolo
unde eram si credeam ca medicina este o
cariera pentru o viati. Insi, la un moment
dat, pe fondul agravarii bolii mele, am
fost silita sd iau o hotarare. Aveam 41 de
ani si eram cardiolog la Spitalul Fundeni,
in echipa de chirurgie cardiovasculara,
post unde am ajuns cu sacrificii si nu as fi
renuntat pentru nimic in lume, dar nu am
vrut sa ajung intr-un stadiu in care boala
sa-mi influenteze performantele profesio-
nale si sd pun in pericol bolnavii. Astfel c4,
m-am gandit ca e mai bine sa ma retrag.
Momentul cand m-am pensionat a fost o
rupturd, mai ales ca odatd cu boala a ve-
nit si divortul de sot — sigur cd e greu sa fii
alituri de cineva cand este la pamant! In
acel moment simteam ca am multe energii
si frustrari care trebuiau exprimate”.

A doua mare dragoste, pictura

A inceput atunci sa picteze mai mult ca sa
isi umple timpul, ca o activitate terapeu-
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tica. Apoi a descoperit nu doar ca ii place, ci si
ca se poate exterioriza prin picturd. A inceput
sa studieze carti de picturd, tehnica, de istoria
artelor. ,,Cred cd pictura era calea cea adevarata
pe care eu trebuia sa o urmez, iar boala si infir-
mitatea m-au ajutat s o descopér”. Picturile sale
sunt inspirate de oameni, de corpul omenesc,
de chipuri umane si, in special, de figurile fe-
minine. ,Probabil dragostea, apropierea fata de
oameni si problemele lor, s-a extins cumva din
medicina si in arta. Fiecare pictor se picteaza,
de fapt, pe sine, iar cei care pricep acest limbaj
il vor ,citi” pe artist ca intr-o carte deschisa. Nu
mai poti avea secrete. ”

O lupta deloc usoara

In ceea ce priveste ideea de a infiinta o asociatiea
bolnavilor de miastenia gravis, Nadiarecunoaste
ca ,ea a aparut o datd cu intalnirea mea cu ca-
teva colege de suferintd intr-un moment greu
(si, din pacate, multi alti bolnavi din Roménia
stiu cum este): nu mai giseam in farmacii me-
dicamentele vitale in boala noastra. Sunt cam
2.000 de miastenici in Romania, in special fe-
mei tinere, insa boala nu ocoleste pe nimeni. E
o afectiune rara si ciudata, o slibiciune severa
ce cuprinde muschii, pana la paralizie genera-
lizata in cazurile grave. E o boala periculoasa,
nu se vindecd din pacate, dar diagnosticata la
timp si tratata permite o viatd aproape normala.
E ciudat céa boala vine si pleaca si nimeni nu te
mai intelege si nu te mai crede ca ti-e rdu. De
atatea ori am fost jignite si umilite, considerate
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lenese sau nesimtite, ca si nu mai spun ca multe
bolnave au cdzut pe strada si nimeni nu le-a dat
ajutor, ba chiar le-au facut ,betive si drogate”
Nepésarea doare, cu atat mai mult cidnd e vorba
de cei de langa tine, de propria familie sau de
medicii la care te duci cu sperantd”.

Astfel, pentru ca a considerat ca noi insine tre-
buie si ne luptdm ca sa fim intelesi si acceptati,
a decis ca trebuie sa actioneze. ,Prea des au-
zim vorbe ca: ,sa se facd’;, ,cineva sa faca ceva”
Cine sa faci? In clipa cand intelegi ca de fapt
acel cineva care trebuie sa facd esti chiar tu, poti
schimba cu adevarat ceva. Asociatia e foarte
utild pentru cd sunt atatea de facut pentru acesti
bolnavi... Miastenia e o boald putin cunoscuta
si oamenii au nevoie de informatie (prin carti,
brosuri, internet), de prieteni, grupuri de spri-
jin, de comunicare. Am infiintat un site (www.
miastenie.ro) si un forum de discutii pe net, ne
ajutdm cu medicamente, cu sfaturi, dar mai ales
cu speranta. Eu una, desi sunt medic, am invatat
mai multe despre cum si triiesc cu boala mea
de la colegi, decét de la medici. Medicul iti spu-
ne ce tratament sd iei, dar nu poate fi cu tine
in toate situatiile de zi cu zi, pentru asta sunt
prietenii”.

»Sensibilitate in picturd si multd
putere in viata de zi cu zi”

Nadia Rddulescu, pacient cu miastenia gravis
Interviu de lonela Solomon
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Dragostea-ti da
puterea de a merge
mal departe

tunci cdnd am initiat colectia povesti de
viatd de la pacienti nu m-am gandit ca
de fapt voi scrie si eu ,povestea noastrad’,
povestea familiei mele. Pentru ci nu pot
sd-i zic povestea Oanei si nici povestea
mea pentru ca este viata noastra impreu-
na. Fiecare dintre noi este transformat in
aceasta poveste de zi cu zi, nu neaparat in
rau sau in bine, dar transformati pentru ca
desi ,destinatia ne defineste, drumul este
cel care ne formeaza”.

Am inceput acest proces de formare in
urma cu aproape 26 de ani, intr-o sapta-
ména de aprilie ploios, tineri, frumosi si
bucurosi de venirea pe lume a fiicei noas-
tre, frumoasa si cuminte...un pic poate
prea cuminte dar, nu aveam termen de
comparatie fiind primul copil.

Totusi parcd mesele erau prea lungi, ador-
meam la masa si ne trezeam la masa urma-
toare, cam asa au fost primele saptamani.

Rare Inegale povesti ale pacientilor



Noroc ci sotul meu la cei 19 ani ai lui facuse
»scoala mamei” si am inceput sd ne testam feti-
ta dupa diverse manuale ajungand la concluzia
ca ceva nu era in ordine... aga am inceput cau-
tarile.

Unii medici spuneau cd avem un copil care
plesneste de sdndtate dar noi mergem de nebu-
ni pe la toti medicii, altii ca dimpotriva, este o
problema si este o problema majora. Confuzi si
speriati am decis cd trebuie sa gasim o solutie.
Am inceput vizitele la medici, a fost diagnosti-
catd cu encephalopatie si am inceput recupe-
rarea iar cand a inceput sa meargd singura am
crezut ca am invins boala, curand insa am reali-
zat ca ceva totusi nu se potrivea. Dupa doi ani si
jumatate de tratamente de recuperare repetate,
mergea, incepea sd vorbeascd, dar kilograme-
le incepeau si se depuna si nu intelegeam de
ce. Doctorul Barsan mi-a spus intr-o zi ca daca
vrem ca fiica noastra sa se comporte ca un copil
sanatos va trebui sd avem pretentii ca de la un
copil sdndtos... avea mare dreptate!

Am insistat si ne inscriem fetita la un camin
de copii obignuit, apoi la o scoald de masa si cu
foarte, foarte mari eforturi a reusit sa termine
un liceu iar astazi lucreaza impreund cu noi.
Ceea ce au facut copiii de varsta ei pentru fiica
noastrd nu ar fi putut sa facd nimeni. Pare sim-
pluacum dar nu a fost asa. Am avut ezitari, frus-
trari, dezamagiri si totusi multe bucurii pentru
ca nimic nu se compara cu bucuria pe care ti-o
ofera copilul tdu atunci cand isi depaseste con-
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ditia si limitele impuse de boala, reusind acolo
unde nimeni nu s-ar fi asteptat. Sigur, avem o
viatd plina de Everesturi, avem urcusuri si co-
borasuri dar mai ales, avem impreund cu noi
familia, puterea de a fi impreuna si de a merge
mai departe, cu dragoste si cu bucuria de a fi de
folos celor din jur.

Am primit un diagnostic corect la aproape 18
ani, la 10 ani de la prima suspiciune exprimata
de Prader Willi. Este o realitate tristd, este ne-
drept sa ti se intdmple acest lucru, dar traiam
intr-o tara fara acces la internet, cunostintele
de genetica erau RARE (Societatea Romana
de Genetica Medicald s-a infiintat doar in anul
1994). Ne-am intrebat de multe ori cat de mult
am gresit in cresterea si educarea copilului nos-
tru, fard un diagnostic corect si care ar fi fost
viata noastra dacd lucrurile erau bine definite
de la inceput. Nimeni nu poate sa raspunda la
aceastd intrebare, dar in mod cert lucrurile ar fi
stat altfel, viata copilului nostru era alta...

Cum timpul nu poate fi dat inapoi am decis sa
facem tot ce ne std in putinté sa-i ajutam pe al-
tii sa evite problemele prin care am trecut noi.
Cred cd implicit, acest lucru ne ajutd si pe noi si
ne da puterea de a merge mai departe...

Dorica Dan, mama unui copil
cu sindrom Prader Willi
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Ingeragul meu S

ingeril sal

ovestea noastra incepe cu o mamica in
devenire, o mamicd pentru care burtica
aceea era centrul universului. Imi doream
atat de mult sa am o fetita incat, pana la
7 luni, nu dorisem si aflu sexul copilul de
teamd cd mi se va spune cd e baiat!! Inutil
sa v mai spun acum, la 2 ani si jumatate
de la nasterea celui de-al doilea copil, un
béietel, cat de imatura mi se pare gandirea
mea de atunci... Dar asta e alta poveste!

Fetita s-a nascut la termen, putin cam
micd, dar nimic nu prevestea ce avea sa
urmeze. La maternitate totul a fost bine,
am plecat acasd convinsa ca am cea mai
frumoasi si sanitoasa fetiti. In prima
luna si jumatate lucrurile au continuat pe
acelasi fagas... Apoi a inceput chinul.

La6sdptamaniainceputsarefuzebiberonul
si s devind un bebelus plangacios. Pe
vremea aceea eram in Grecia asa cd am
mers acolo la pediatrul copilului. Primul

sau inger, dr. Vaindirlis - asta pentru ca nu
m-a trimis acasd spunandu-mi cd asa fac
toti copiii mici si cd nu am eu rabdare ci
m-a luat in serios si i-a facut o examinare
amanuntitd. I-a descoperit un usor suflu
la inima (,,2 din 6” mi-a spus el. ,Cam toti
bebelusii se nasc cu un suflu usor care
trece de la sine, dar hai s-o vada totusi un
cardiolog, asa... ca sa fim siguri”)

Si asa am ajuns la cardiolog, d-na.prof.
Daskalopoulos, al doilea inger al copilului
meu. De ce? Pentru cd datorita acestui
om am avut un diagnostic la 6 siptamani!
Pentru cai-aindurat plansetele sii-a cantat
aproape 30 de minute ca si o linisteasca,
astfel incat sd stea cuminte o ora intreaga
pe masa de ecocardiografie si sa ii poata
vedea stenoza aortica (o afectiune a aortei
extrem de rard si greu de vazut mai ales
la varste atat de mici, pe care majoritatea
cardiologilor fie o trec cu vederea fie o
diagnosticheaza gresit, pentru ca nu s-au
mai intalnit cu ea).

Rare Inegale povesti ale pacientilor
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Aceasta stenozd, odatd descoperitd,
pune diagnosticul de sindrom Willams
in proportie de 85%. Ne-a spus cd nu era
nimic de facut deocamdata, copilul putea
avea o viatd normald dar trebuia urmarita
pentru a nu se accentua. Si asa au inceput
vizitele noastre periodice la cardiolog,
la inceput din 3 in 3 luni, apoi din 6 in 6
luni si acum din 2 in 2 ani (si astézi tot in
Grecia mergem la control — s-a produs o
legatura de suflet pe care distanta si timpul
nu au reusit sd o slabeasca. Si fetita si noi
il iubim pe omul acesta, care a stiut sa fie
OM inainte de a fi medic.)

Cum problemele cu alimentatia continuau,
investigatiile noastre au continuat i ele (tot
in Grecia). Siasaam ajunslacel de-al treilea
inger al fetitei, d-na prof. Panagiotou, sefa
clinicii de gastroenterologie a spitalului
de copii Paidon din Atena. Cu care ne-
am vazut periodic timp de trei ani, trei
ani lungi si extrem de grei in ce priveste
problemele gastroenterologice ale micutei.
Datorita insuficientei elastinei (o proteina
care intra in structura organelor elastice
ale organismului — deci si a sfincterelor),
esofagul sdu nu se inchidea foarte bine
la unirea cu stomacul si astfel, cind
stomacul incepea sd se umple, mancarea
se intorcea in esofag, impreuna cu acidul
din stomac, provocandu-i copilului voma
si dureri infernale si prin urmare mesele
erau Golgota noastrd zilnica!!!
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Pe la 4 ani au incetat aceste probleme si de
atunci nu ne mai putem plange de serioase
probleme medicale. Continuam sa mergem
la controale periodice dar majoritatea sunt
doar preventive.

Intorsiin Romania, pe la doi aniam inceput
sd ne gandim cd va trebui si facem ceva
legat de retardul ei mental si problemele
de miscare si vorbire. Am inceput
mergand la o piscina pentru bebelusi unde
am intalnit un baietel cu Down. Mamica
lui ne-a recomandat o kinetoterapeuti
care lucra la World Vision — d-ra Irina
Lungeanu. Asa am ajuns la al patrulea din
ingerii copilului meu. Dupa 3 ani de lucru,
fetita mea merge, alearga, sare, se invarte,
are echilibru si Dumnezeu stie ce lucruri
face, pe care altfel nu le-ar fi facut si la care
acum nici nu ne putem gandi.

Ajunsa la World Vision am intélnit o alta
mamica, o0 mamica care a devenit pentru
mine un model de curaj si dedicare. O
mémicd de gemeni cuautism cares-aluptat
cu aceasta afectiune, cu greutati materiale,
cu distante, cu mentalitati, cu nu-uri si usi
inchise. Care si-a recuperat copiii in ciuda
tuturor predictiilor si care m-a invatat
ca se poate. Prin Mihaela am ajuns la d-
na Anca Stoica si la dra Ioana Vasiliu (azi
Colibaseanu) cu care am facut logopedie
si interventie cognitiv comportamentala.
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Asa a ajuns fetita mea sd vorbeascd, sa
cante, sa spund poezii, sa stie o multime
de lucruri, sa comunice, s manance, sa se
imbrace/dezbrace si sa mearga la toaleta
singura. Fara toti acesti oameni care au jucat
rol de ingeri célauzitori pentru ea, numai
Dumnezeu stie unde am fi fost astazi.

Cineva imi spunea céa viata e o scoala, ca
rostul nostru e sa inviatam si sa absolvim
examenele vietii. L-am intrebat: ,Pentru
asta ai nevoie sa gandesti, sa intelegi destul
de multe. Fetita mea ce va invata din viata
asta? Ea a venit degeaba?” Mi-a raspuns:
»Al vazut tu scoala fara profesori?”

Azi am un copil care, desi cu nevoi speciale, este
inainte de toate un copil SPECIAL. M-a invadtat multe:
rabdare, incredere, tolerantd, dragoste neconditionatd,
compasiune, faptul cd in viatd ,a fi bun” e mult mai de

valoare decat ,a fi cel mai bun’.

Am avut o revelatie: copilul meu nu e aici sa invete. E aici sd ma invete, sa ne invete. Pe noi,
cei din familia ei, si poate si pe altii cu care vine in contact si care au sufletul deschis spre

invatatura. E ingerasul meu....

Mama unui copil cu Sindrom Williams

Rare Inegale povesti ale pacientilor
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Lecti de viata

Motto: ,Doar viata pe care o trdim pentru altii este o viatd ce meritd sd fie trditd’"

sa s-a deschis si scaunul cu rotile a inaintat
pana in mijlocul cabinetului; m-am ridicat
sa o salut si am intrebat cu ce pot sa o ajut;
desi aparent foarte fragila si sever afecta-
td de boald, mi-a strdns ména puternic in
timp ce lacrimile ii curgeau siroaie pe fata;
mi-a tinut ména strans cateva minute bune
si dupa ce lacrimile s-au terminat, mi-a
raspuns, mai dificil dar cu o voce ferma
,cu o vorba buna..” Intamplarea aceasta
mi-a ramas mult timp in minte, e una din
zecile care au rezonat profund cu mine de-
a lungul ultimilor 4 ani. Implicarea mea ca
voluntar in activitatile Asociatiei Prader
Willi si ale Aliantei Nationale pentru Boli
Rare Roménia mi-a adus in fata o multime
de provocari si m-a ajutat sa vad mai clar si
sa inteleg situatia din ambele ,tabere”

Astézi bolile rare reprezintd o preocupare
majord in domeniul sanatatii publice si in-
cep sa constituie o prioritate pentru pro-
gramele de sandtate si cercetare. Dar, 80%
din bolile rare sunt boli genetice si repre-
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Albert Einstein

zintd preocuparea de fiecare zi a medicului
genetician care incearca, prin pregdtirea si
déaruirea lui, sa ajute pacientii si familiile
lor. Din cauza numaérului foarte mare si a
complexitatii lor, diagnosticarea si trata-
rea bolilor rare este un proces de multe ori
dificil, care implica, alaturi de cunostinte
profesionale permanent actualizate, multa
rabdare, aprofundare si disponibilitatea de
a lucra in echipa.

Ca medic esti preocupat sid nu scapi nici
un detaliu care te-ar putea ajuta sa gasesti
diagnosticul corect: istoricul detaliat al fa-
miliei, examenul clinic al pacientului, toate
evenimentele medicale si terapeutice din
viata pacientului. Urmeaza apoi deciziile,
spre ce diagnostic te orientezi, ce teste ge-
netice ar fi necesare, ce plan de manage-
ment terapeutic trebuie sa alegi. De multe
ori aceste etape nu sunt deloc facile, e pri-
ma datd cdnd vezi un pacient cu o anumi-
ta boala rara si trebuie sa te documentezi
foarte bine; boala are forme variate si se
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manifesta diferit in generatii diferi-
te; testele genetice nu se pot efectua
in Roménia sau costa foarte mult;
e nevoie de mai multe investigatii
care vor implica consulturi si co-
laborarea cu colegi din specialitati
diferite. Medicul genetician trebuie
apoi sa finalize actul medical cu sfa-
tul genetic, sa stabileasca si sa co-
munice pacientului, si familiei aces-
tuia, riscul de reaparitie a bolii si
modalitatile de a-l reduce. Trebuie
sa gasesti cuvintele potrivite si sa te
asiguri ca informatia pe care o dai e
bine inteleasa si va fi de folos paci-
entului si familiei sale. E minunat sa
auzi: ,desi nu stiam ca existd medici
geneticieni, discutia cu dumnea-
voastrd a fost o binevenita lectie de
geneticd, dupa atatia ani m-am la-
murit ce inseamni boala mea” Ins3,
dincolo de partea profesionala, toti
acesti ani s-au constituit, pentru
mine, in adevarate lectii de viata.
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Sigmund Freud spunea ci fiecare om pe care il
intalnim in drumul nostru ne este superior cu
ceva iar noi trebuie sa incercadm s invatam acel
»ceva” de la fiecare. Mesajul campaniei bolilor
rare din acest an ,, RARE DAR EGALE”- spune
foarte mult din punctul de vedere al pacienti-
lor.

Absenta unui diagnostic clar si a unei terapii
adecvate, intarzierea diagnosticului, nenuma-
ratele consulturi se alatura sentimentului de
izolare si accentueaza suferinta. Curajul de a
merge inainte, de a nu abandona speranta, vine
incet atunci cand realizeaza ca nu sunt singuri,
ca sunt ascultati si ajutati. ,O vorba bund” poate
conta mai mult decat orice tratament, in special
atunci cand nu existd un tratament care sa vin-
dece. Multe familii au ales intuitiv calea de abor-
dare a bolii copilului lor, nestiind nici diagnos-
ticul, nici cum ar trebui ingrijit. Au procedat
bine de multe ori, au gresit de multe alte ori, dar
cert e ca progresele copiilor lor li se datoreaza
in mare masura. In Biblie e un pasaj care spune
ca a avea credinta inseamna a crede in ceea ce
nu vezi, iar rasplata pentru aceasta credinta va fi
sa vezi ceea ce crezi. Multi parinti au obtinut, cu
rabdare, daruire si foarte multa iubire, progrese
exceptionale acolo unde nimeni nu credea ca ar
putea fi, in ciuda bolii severe si fira terapie cu-
rativa. Tinerii din asociatia bolilor musculare si
neurodegenerative, si cert nu doar ei, sunt carti-
le de vizita ale parintilor si familiilor lor, desi nu
au mers niciodata si stau de o viata in caruciorul
cu rotile, exemplul lor de determinare, vointa si
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curaj e certificat de felul in care stau de vorba cu
ceilalti, de rezultatele muncii lor, de diplomele
facultatilor terminate.

Proiectul Asociatiei Prader Willi din Romania si
al Fundatiei ,ACASA’, pentru recuperare, con-
siliere genetica si psihologica a pacientilor cu
boli rare, a facilitat un contact mai strans intre
specialisti, pacienti si familiile lor. Cu rabdare
si intelegere, in atmosfera calda, transparenta
si de echilibru al Fundatiei ,ACASA’”, am reu-
sit impreuna, specialisti si pacienti, sa trecem
peste dificultatea de a discuta deschis despre
probleme reale si sa gdsim solutii. Tuturor pa-
cientilor si familiilor lor le multumesc pentru
privilegiul de a invata de la ei valoarea reala a
fiecérei zile, a fiecarui zambet, a fiecérei stran-
geri de ména. Alaturi de colegii din proiect si
de personalul Fundatiei ,ACASA’”, am cladit, am
mai deschis niste usi si am urcat noi trepte im-
preuna cu acesti oameni rari. Parafrazandu-1 pe
Kafka, ,atat timp cat nu incetezi sa urci, treptele
nu se vor termina; sub pasii nostri care urca, ele
se vor inmulti la nesfarsit”.

Se mai termina un an, afara ninge linistit cu fulgi
mari care cad dansand pe ritmul Raiului verde
din colinda lui Hruscd, cu speranta ca vom gasi
impreund bucuria de a fi, intelepciunea de a da
si de a primi, puterea de a accepta, dorinta de a
deschide noi inceputuri in fiecare zi continuand
ceea ce tocmai devine trecut.

Dr. Cristina Skrypnik
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JNumail mama sa nu fii...”
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a orice parinte, la aparitia primului copil, iti faci multe planuri si esti plin de speran-
td. Din pacate, dupa o perioada cu cer senin si soare, in familia noastra au aparut si
norii. E greu!... E foarte greu pentru un parinte sa observe intr-o buna zi ca puiul lui
nue la fel ca ceilalti copii, cé are probleme de sanatate. Totul se schimba in jurul tau,
iti faci noi planuri si alte sperante. Ca orice mama aflata in situatia mea, am trecut
si eu prin toate fazele: negare, neacceptare a diagnosticului, invinuire, tristete, furie
etc... e foarte important sa te mobilizezi cat mai repede, ramanand in acest labirint
periculos nu-ti ajuti cu nimic copilul.

Rare Inegale povesti ale pacientilor



A accepta realitatea si a face ceva in sensul aces-
ta este foarte important pentru evolutia ulteri-
oard a copilului. Orice zi in plus in care va fi ldsat
fara tratamentul necesar sau fard interventia te-
rapeutica corespunzitoare va fi o zi in minus in
dezvoltarea lui.

Ca mama a unui copil autist am inceput sd ma
informez in legatura cu diagnosticul, tratamen-
te medicamentoase, metode de terapie etc. Am
luat legatura cu alti parinti, am incercat sa gasesc
centre pentru terapie, am devenit constienta de
faptul cd fara o interventie terapeutica nu vor
aparea progresele. Recuperarea unui copil cu
dizabilitati depinde de multi factori, gradul de

afectare fiind diferit chiar pentru copiii cu ace-
lasi diagnostic. De aceea si interventia terapeu-
ticd trebuie facuta diferentiat. Chiar acasa, ori-
ce exercitiu facut pentru a stimula copilul, care
de multe ori ni se poate pérea ceva banal, poate
dezvolta abilitéti care cu timpul se pot transfor-
ma in deprinderi.

Cu totii vedem ca in societatea in care traim
dreptul la sanse egale atat de mediatizat al per-
soanelor cu handicap, ramane undeva doar la
nivel de teorie. In realitate, totul devine un vis
urat. De multe ori nu stii ce sd mai faci, la ce usi
sa bati pentru a-ti ajuta copilul.

La Asociatia Prader Willi am intalnit o echipd minunatd,
oameni inimogi care se dedicad trup si suflet copiilor cu dizabilitati
pe care-i au in evidentd, care incearcd sd desfasoare activitdti
variate pentru ei, dar si pentru pdrintilor acestora. Intilnirea
periodicd a grupului de suport reprezintd foarte mult pentru noi
parintii. Fiul meu a progresat in ultimii ani, e drept in ritmul
lui, si datorita muncii depuse la APW. Oricand aici am gdsit un
sfat, o recomandare facutd cu multd responsabilitate gi respect.
Comunicarea care existd in cadrul asociatiei, atdt pe verticald cat si
pe orizontald, functioneazd la parametrii excelenti si asta se vede in
toate actiunile intreprinse aici de-a lungul timpului.

Echipei de terapeuti profesionisti care lucreaza aici cu atata daruire si seriozitate, care a progresat
si ea la rdndu-i alaturi de copiii nostri, le multumim din suflet, dorindu-le multé sanatate si putere

de munca!
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Sanda Barjac, mama unui copil cu autism
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Povestea mea

a numesc C.I., am un baietel de 5 luni suferind
de epidermoliza buloasd, aceastd boald crunta
care m-a speriat ingrozitor la inceput, crezand
si convinsa fiind ca este fatala. Primul lucru pe
care l-am facut a fost sa incep sa ma informez cu
ajutorul internetului, dar informatia gésitd m-a
coplesit si in loc sa ma elucideze m-a speriat si
mai tare.

Credeam ca nu voi putea sa ma bucur de tot ceea
ce insemna primul meu copil, primul pas, prima
nazdravanie, primul cuvant. Totusi am inteles
rapid ca desi nu existd un medicament, un trata-
ment pentru aceastd afectiune, imi mai raméne
grija, un mod aparte de a-1 creste si de a-i oferi
protectie permanentd. Dar aveam nevoie, de ci-
neva care s ma indrume, sa-mi impartaseasca
din experienta sa si sa ma ajute pe cat posibil sa
mad feresc de eventualele greseli.

Asa am descoperit Mini Debra, asociatia fiica a
mamei Debra International care mi-a fost ala-
turi, m-a sprijinit si m-a ajutat sa trec mai usor
peste momentele grele si dificile din viata mea,
sa infrunt cu mai mult curaj, incercarea si pro-
vocarea destinului.

Mama unui copil cu epidermolizdi buloasd

unt bolnava de cand ma stiu, mi se
umfld din senin toate: mainile, pi-
cioarele, organele genitale. Dar cel
mai greu a fost si este cand mi se
umfla fata si gatul. De mica m-am
confruntat cu greutatea aceasta,
lipsind foarte des de la scoala, iar
cand am crescut domnisoara, foar-
te putin ieseam din cauza umflatu-
rilor la fata, care tineau o saptama-
na si ma impiedicau sa lucrez.

Am umblat la foarte multi medici
dar nu-mi gaseau nimic, nici un tra-
tament pentru boala mea. Aceastd
boald mi-a afectat toatd viata, sunt
ocolita si acum la varsta de 50 de
ani, md izolez cand sunt umflata la
fata ca sa nu ma vada nimeni.

Este foatre greu pentru cé nu stiu ce

va fi, crizele sunt tot mai dese si mai
grele.

Pacient cu angioedem ereditar

Rare Inegale povesti ale pacientilor
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Importanta educatiel
in scoala de masa

a numesc Robert Veres, am 25 de ani si
sunt presedintele Asociatiei Werdnig Ho-
ffman din Carei, precum si director exe-
cutiv in Alianta Nationald de Boli Rare din
Romania. Si cum cred ca se stie, nu aveam
cum sa fiu director executiv, daca nu as fi
avut studii superioare. Am terminat facul-
tatea de Stiinte Economice, specializarea
Contabilitate si Informatica de Gestiune,
in Satu Mare la Universitatea de Vest ,Va-
sile Goldis” In urmatoarele randuri, am
sa incerc sa vorbesc despre importanta
educatiei intr-o scoald de masa pentru o
persoana cu dizabilitate.

De ce este important acest lucru? In pri-
mul rand, educatia este importanta in
viata, iar pentru o persoana cu dizabilitate
reprezintd si o alta laturd, si anume inte-
grarea sociala. De mic copil, parintii mei
au zis ca voi merge, la o scoald asa zisa
»normald”. De la inceput, parintii mei, au
condamnat ideea de scoala cu nevoi spe-
ciale. Ei au considerat cd sunt un copil ca
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oricare altul si ca ceea ce fac ei pot si eu.
Asa ca m-au inscris la o scoala de masa.
Au vorbit cu profesoara, i-au explicat mai
multe aspecte printre care si faptul cd in
pauza mare vor veni s ma duca la toalet,
sa nu fiu scutit de la ore, si s ma considere
la fel cu ceilalti elevi. Poate am avut si no-
roc, dar am dat peste o profesoara foarte
draguta, doamna Fodor, care a zis cd ma
duce ea la toaletd si nu trebuie sa vini ei
de acasa. In clasele I-ITV m-am simtit des-
tul de bine. Si m-am bucurat foarte mult
ca si eu am ocazia de a participa la toate
orele impreuna cu colegii mei, de exemplu
la educatie fizicd si eu am iesit si am facut
miscari usoare.

A venit perioada din generala...Ei, aici iar
am dat peste o dirigintd pe care nu o voi
uita niciodatd, doamna Belei Maria. Si desi
prima sdptamana am lipsit, fiind plecat la
tratament la Dezna, am reusit foarte repe-
de sd socializez cu colegii dupa intoarce-
rea mea.
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M-a ajutat si diriginta, care mi-a péastrat un
loc liber in prima banca si le-a povestit copii-
lor ca in clasa vor avea un coleg mai special, de
care trebuie sd aiba grija. Si spre surprinderea
mea cand am ajuns, si diriginta a intrebat cine
doreste si fie coleg de banca cu mine, aproape
jumatate din clasd vroia acest lucru. M-am im-
prietenit foarte repede, in pauza mare ieseam si
eu cu ei. lar cu baietii si eu mai faceam prostii,
odata am cézut in noroi pentru ca impreuna cu
un coleg, fugeam dupd o colegd sa o spalam cu
zapada...el m-a impins si am alunecat si prin
urmare am cazut.

La orele de educatie fizicd tot timpul am fost
prezent, uneori dupd ore ramaneam si eu sd
joc baschet, in curtea liceului de langé noi. De
asemenea de multe ori s-a intdmplat s plec de
la ore, pe motiv cd ma simt rdu, si cu ocazia
asta, mai veneau cu mine inca 2-3 baieti la un
suc. Consider ca aceste lucruri orice persoand
le-a facut in perioada in care a fost elev. M-am
inteles asa de bine cu colegii, ca de multe ori
ma insoteau acasa. Si acum mai tin legatura cu
unii dintre ei.

A urmat perioada de liceu... In opinia mea,
conteaza foarte mult mentalitatea proprie pen-
tru a reusi sd te integrezi mai usor. La inceput
a fost mai greu, colegi noi, profesori noi. Dar
am incercat sa fiu deschis pe cat se poate, si le
explic cum sta treaba, cd am nevoie de ajutor
cand merg la toaletd, sau sd accesez silile de
clasa, si alte lucruri de care ei intrebau.
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M-am imprietenit cu ei. In scoala prima-
ra si generala profesorii, dirigintele au avut o
contributie importanta in integrarea mea in-
tre colegi, dar intr-o mare parte a depins si
de mine. Am avut si o diriginta intelegatoare,
doamna Sfara, care a inteles absentele mele
atunci cand mergeam la tratament si m-a ajutat
oricand aveam nevoie.
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Cei patru ani de liceu au fost superbi, nu degea-
ba se zice ca anii de liceu sunt cei mai frumosi.
Am avut multe experiente frumoase cu colegii,
am fost o clasa in care toti tineam unul la ce-
lalalt. Cand era vorba de a iesi la un suc dupa
ore, sau la intélniri in weekend si eu mergeam

Datorita faptului cd am fost la un liceu normal
am reusit sa imi fac prieteni, sa am ocupatie in
timpul liber, sa ies in oras. Iar la sfarsitul clasei
a-XII-a am fost si eu la banchet, am plans im-
preuna cu restul colegilor si m-am distrat pana
la ora 6 dimineata cu ei. Si chiar daca am fost in

carucior, am dansat si eu.

cu ei.

M-au luat colegii si m-au urcat pe scena, unde am stat alaturi de ei.
Cred ca cei 4 ani au fost benefici atat pentru mine cat si pentru ei, eu
am invétat cd daca vrei sa fi integrat trebuie sa te accepti prima data tu
insuti, pe urma ceilalti, sé fi deschis si sd nu iti fie teama de ce e nou.
In ceea ce priveste pe colegii mei, au invatat si priveasca altfel viata,
sa fie mai buni. Cred ci acest lucru e cel mai important intr-o scoala
normald, inveti s te accepti tu pe tine insuti in primul rand, pe urma
reusesti sa iti faci noi prieteni si sd socializezi, sa ai activitati, sd nu stai
doar acasd, pe langd invétat si acest lucru e important.

¢
|
|

|

Dupé ce am terminat liceul m-am inscris la facultate, si avind in ve-
dere cd am facut facultatea la ID am reusit sa vad diferenta dintre a fi
acolo la scoald si a frecventa orele sau a sta acasa si a invata, fara sa
mergi la cursuri. Din pacate nu am avut posibilitatea sé fac facultatea
la zi, fiind din Carei, avem facultate doar la Satu Mare, asa cd am optat
pentru ID. Dar si asa a fost frumos, deoarece in cei 3 ani de facultate
am cunoscut noi persoane, tineri sau mai in varstd, am reusit sa imi fac
si dintre ei prieteni, chiar dacd mergeam doar la examene. Pot sa mar-
turisesc ca a fost usor sa ma imprietenesc si cu tinerii de varsta mea,
erau foarte deschisi cu mine, si m-au acceptat asa cum sunt. In acesti
ani in care am fost la scoald, liceu sau facultate, am invétat sa gandesc
pozitiv, s ma integrez in societate si sa socializez. Le multumesc mult
parintilor mei pentru decizia luatd de a ma inscrie la o scoala ,norma-
13” cu copii ,normali”..

Veres Robert, pacient cu Sindromul Werdnig Hoffman
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