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LA
INCEPUT..

PARTEA |

Ca toate povestile de viata, as
putea incepe cu «a fost odata ca
niciodata »...

Eram pe cale sa-miimplinesc visul:
acela de a termina facultatea de
Medicind, de a deveni medic si
ingriji pacienti, de a «salva» vietj; o
cale grea pe care am pornit fara a
sti exact cata munca si investitie
era necesara. In familia mea nu
fusese nimeni medic, nu stiam c3,
in afara daruirii de care trebuie sa
dai dovada pentru a exersa aceasta
profesie (sirdbdare, si curiozitate, Si
abnegatie...), trebuie sa faci multe
sacrificii. Primii ani de facultate
m-au invatat acest lucru, si nu
m-am descurajat. Ba chiar m-au
facut sa apreciez mai mult profesia
pentru care ma pregateam.

Lucrurile care cer un efort mare,
un sacrificiu, devin pretioase prin
aceasta investitie.

Oboseala se facea simtita la tot
pasul, dar nu-mi faceam probleme
din aceasta cauza, caci era foarte
mult de invatat, stateam de multe
ori noaptea tarziu, deci mi se parea
normal sa fiu obosita.

In ultimul an de facultate, in urma
unui stagiu de nefrologie, ne-am




propus, impreuna cu prietena mea
cea maibuna, sa facem o ecografie
renala; asistentul de grupa ne
explicase ca anumite boli renale
puteau sa se prezinte la tinerele
fete fara alte semne premonitorii si,
de ce sa nu recunosc, reusise sa ne
trezeasca interesul. Prietena mea a
trecut prima: nici o problema.

Apoi a venit randul meu: ,..mda,
rinichii - nici o problema, dar splina
e incredibil de mare, si chiar si
ficatul, ceva nu einregula.. .

A urmat o analiza de sange, fara
prea mare ingrijorare, ma simteam
,bine , in general; nu se putea sa fie
ceva grav, bolile, grele , apar doar la
varste mai inaintate, nu-i asa?

Ei, dupa ce am avut rezultatul
analizei cu anemie si trombocite
scdzute, am inceput sa ma intreb
serios ce ar putea fi. Refuzam sa
cred ca totul putea sa ia sfarsit,

aveam un juramant de depus peste
un an de zile si sa incep sa-mi
exersez profesia in sfarsit!

Profesorul de Hematologie, DI.
Dr. Petrov, mi-a explicat ca era
necesara o punctie - biopsie osoasa
dinosuliliac; "Cum, chiar asa? Ei da,
doare putin, cu anestezie locala se
face usor, in ambulator”

Zis si facut; totul pare simplu cand
explici altora ce li se va face in
cursul unui examen diagnostic,
cand ti se intampla tie, pare mai
putin usor.

Literalmente am avut impresia ca
acul acela gros (nuam vrut sa-I vad,
dar stiam cum aratd) ma va traversa
Siva iesi pe partea cealalta... in fine,
a trecut.

A urmat asteptarea rezultatului.
Cateva zile... si alte cateva zile...

Am avut timp sa trec in revista
principalele diagnostice posibile, si
incepea sa mi se faca cu adevarat
frica.

Apoi Dragos (sotul meu cu care
eram colega de serie la facultate)
mi-a dat vestea: a venit intr-o zi si
mi-a spus:, am o veste buna siuna
proasta: vestea buna: nu este vorba
de vreun cancer, mielo-fibroza sau
leucemie; vestea «proasta» e ca
exista un tratament, dar numai in
anumite tari din lume, este foarte
scump. ,,

Atunci au inceput alte cautari, dar
aceasta este o alta poveste...

Dr Mihaela Dan
Membru Fondator FRBL
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S|l CE
FACUT °

B PARTEA A lI-A

In anul 1998 am infiintat Fundatja
Romana pentru Bolile Lizozomale
(FRBL), la Cluj Napoca.

Am avut parte de sustinerea
sotului meu, de ajutorul pretios al
Doamnei Profesor Grigorescu Sido,
al Doamnei Dr. Cristina Drugan,
al unor prieteni si fosti colegi de
scoald, al catorva pacienti cu care
luasem deja legatura.

A fost o aventura frumoasa,
multe lucruri erau noi pentru mine
(demersuri juridice, contacte cu
ziaristii, cereri de sponzorizare).

Prin persoana Doamnei Profesor
Grigorescu Sido, FRBL s-a bucurat
de sprijinul Comisiei Nationale de
Genetica si al celei de Pediatrie in
demersurile pe langa Ministerul
Sanatatii si alte organe de decizie.

Un alt colaborator deosebit
de important a fost compania
Genzyme, prindna. Ute STOELZLE,
reprezentant pe Europa Centrala si
de Est, care ne-a sustinut pentru
a putea participa la intalnirile
europene cu celelalte asociatii.
Astfel am avut posibilitatea de a
“invata “ din experienta celorlalte
tari care se mobilizasera inaintea
noastra.

Am luat legatura in scris cu toate

spitalele de Pediatrie din tard pentru
a ne face cunoscuti. Scrisorile
primite din partea pacientilor
deja diagnosticati sau a familiilor
astfel contactate au fost foarte
emotionante si m-au motivat sa
continui.
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Pentru a suplini lipsa de informatie
privind aceste boli, am editat
brosura “Boala Gaucher- Ghid
pentru pacienti”.

FRBL a fost prima organizatie din
Europa de Est care a aderat in 1999




la Alianta Europeana a Pacientilor
cu boala Gaucher (EWGGD, apoi
EGA) si a fost o mandrie pentru
mine.

A fost o perioada in care structurile
guvernamentale nu sustineau
diagnosticul si tratamentul
bolii Gaucher sau al altor boli
bizozomale, nu existau alte
organizatii non-guvernamentale in
sprijinul pacientilor.

Mai multe proiecte au fost elaborate
in colaborare cu Doamna Profesor
Grigorescu Sido si cu Doamna Dr.
Cristina Drugan de la Catedra de
Biochimie a UMF Cluj Napoca,
implicata activ in diagnosticul
genetic si molecular al bolilor
lizozomale (primul laborator din
Romania care efectua astfel de
analize).

In anul 1998 a fost administrat
in Romania primul tratament

substitutiv pentru boala Gaucher
la Clinica de Pediatrie din Cluj
Napoca (la acea vreme Ceredase),
prin donatie de catre compania
farmaceutica Genzyme. Era vorba
despre o fetita de 2 ani, cu boala
Gaucher tipul I, care se afla intr-o
stare grava.

Bolile lizozomale, ca orice boli
genetice, nu se vindeca, dar se
trateaza, si, prin tratament adecvat
al bolii si complicatiilor ei, durata
si calitatea vietii pacientilor se
imbunatateste considerabil.

Putine dintre aceste boli au parte
de un tratament specific; boala
Gaucher este cea mai frecventa si
prima care a beneficiat de tratament
substitutiv. Exista speranta ca si
alte boli lizozomale vor putea fi
tratate pe viitor.

Pacientii cu boala Gaucher din
Romania, desi au deja tratament,

pot spera la o imbunatatire a
cunoasterii acestei maladii, multe
cercetari sunt in curs si vor aduce
lumina asupra unor aspecte mai
putin cunoscute ale evolutiei bolii.

Va invitam sa va aldturati FRBL
si asteptam experientele voastre,
sugestiile sau intrebarile la care nu
ati gasit inca un raspuns. Aceasta
comunicare este motivanta si deci
esentiala pentru ca Fundatia sa-si
poata continua activitatea.

Dr Mihaela Dan
Membru Fondator FRBL
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MANIFESTAR]
OSOASE [N
BOALA GAUCHER

B INCURSIUNE IN DOMENIUL MEDICINII CU AJUTORUL SPECIALISTULUI il

Boala Gaucher este o afectiune monogenicd, produsa de o deficientd enzimatica, beta glucocerebrozidaza.
Astfel, se va inregistra o deficienta a scindarii glucozil-ceramidei in glucoza si ceramide, ducand la acumulare
a substratului metabolic nedegradat, in lizozomii celulelor macrofage, formandu-se celulele specifice, celule
Gaucher. Boala Gaucher este clasificata in trei tipuri, manifestarile osoase fiind specifice tipului 1 si 3.

Manifestarile osoase sunt o cauza importanta de morbiditate in randul pacientilor cu afectiune Gaucher,
fiind intalnita in peste 80% din cazuri. In paralel cu afectarea osoasa intalnim afectare hematologica, anemie,
trombocitopenie, si afectare viscerald, hepatosplenomegalia fiind cea mai frecventa.

Tratamentul afectiunilor
osoase in boala Gaucher
consta in doua directii
principale, tratamentul
afectiunii de baza si cel
suportiv si tratamentul
complicatiilor. Cea

mai eficienta terapie

a bolii Gaucher, o
reprezinta terapia de
substitutie enzimatica,
cu Imigluceraza.

Clinic, afectarea osoasa prezinta
unele caracteristici definitorii.
Pacientii manifesta tulburari de
crestere, in special daca afectiunea
nu este tratata in perioada de
crestere, avand o remodelare
osoasa deficitard, cu asocierea
deformarilor osoase. Durerea
poate fi prezenta sub forma cronica
sau, specific, sub forma crizelor
acute. In acest caz, pacientul
este imobilizat la pat, durerile
sunt severe si se asociaza cu
febra si leucocitoza, avand aspect
asemanator cu osteomielita.
O alta manifestare severa este
necroza 0soasa, provocata de
obturarea vaselor sanguine de
catre celulele Gaucher, acestea
impregnand maduva osoasa.
Zonele de infarct pot fi prezente in
orice arie osoasa. La nivelul diafizei,
vor predispune la producerea de
fracturi, la traumatisme minime.
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Afectarea epifizara, predispune la
instalarea afectiunilor degenerative,
artrozice. In paralel cu zonele de
infarct osos, pot fi intélnite zone
hemoragice si de edem o0so0s,
acestea ducand la cresterea
presiunii intraosoase, manifestata
prin durere. Osteoporoza, afectarea
procesului de remodelare 0soasa,
poate contribui la aparitia fracturilor
de fragilitate.

Investigatiile paraclinice,
imagistice, joaca un rol decisiv
in diagnosticarea si definirea
afectarii osoase in boala Gaucher.
Radiografia osoasa este foarte
importanta, orice evaluare a unui
pacient cu afectiune Gaucher,
incepand cu aceasta investigatie.
Radiografia poate evidentia
unul din semnele caracteristice
afectiunii Gaucher, deformarea tip
Erlenmeyer (figura 1). Aceasta este
reprezentata de largirea unghiului



metafizo diafizar, si este intalnita
in special la nivelul femurului
distal. Deformarea Erlenmeyer
este manifestarea dezechilibrului
de remodelare osoasa. Totodatsg,
pe imaginea radiologica, putem
observa largirea canalului medular
cu subtierea corticalelor, semn
de osteoporoza. Alte semne
radiologice sunt zonele osteolitice
alternand cu zone condensante,
semne ale ischemiei osoase (figura
1). Osteoporoza poate fi evaluata
si prin examen DEXA. O limitare a
acestei evaluari o poate reprezenta
zona de examinare. Daca zona
osoasa este osteocondensata,
rezultatele pot fi fals negative.
Radiografia poate identifica o alta
complicatie, artroza secundara
ischemiei epifizare, ischemie
identificata sub forma sechestrului
osos. (figura 2). Semnele
radiologice sunt obiective 1n
clasificarea Hermann, utila pentru
stadializarea afectiunilor osoase.

Figura 1.
Deformare Erlenmeyer, alternanta
de osteoliza si osteocondensare

Figura 2.
Artroza secundara NACF
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Rezonanta magnetica nucleara,
RMN, reprezinta o investigatie
obligatorie In managementul
modern al bolii Gaucher. Aceasta
metoda este utila atatin diagnostic,
cat si in evaluarea evolutiei bolii
si a eficientei tratamentului.
Investigatia RMN deceleaza cu
exactitate extensia infiltratului 0osos
cu celule Gaucher, zonele de infarct
0s0s, si zonele osteolitice (figura
3). Este utila in diagnosticarea
necrozei osoase epifizare, in
stadiile preradiologice. Eficienta
tratamentului este evaluatd pe baza
diminuarii zonelor de infiltrat 0sos.
Una dintre principalele clasificari ale
extensiei afectiunii este clasificarea
RMN Rosenthal.

Tratamentul afectiunilor osoase
in boala Gaucher consta in doua
directii principale, tratamentul
afectiunii de baza si cel suportiv
si tratamentul complicatiilor.
Cea mai eficienta terapie a bolii
Gaucher, o reprezinta terapia
de substitutie enzimatica,
cu Imigluceraza. Aceasta se
acumuleaza la nivelul celulelor
macrofage incarcate cu glicozid-
ceramida, reprezentand o terapie

tintita, cu rezultate spectaculoase,
fara efecte adverse. Odata cu
diminuarea celulelor Gaucher
se va inregistra si diminuarea
manifestarilor osoase. Singura
terapie eficienta a manifestarilor
osoase o reprezintd terapia de
substitutie enzimatica. In parallel,
putem utiliza terapia suportiva,
antiosteoporotica si antalgica.
Terapia antiosteoporotica utilizeaza
in mod uzual clasa antiresortiva
a bifosfonatilor. O alternativa
modernd, o reprezinta clasa
anabolizantelor formatoare de os
cum ar fi terapia cu parathormon,
teriparatid. Acesta are avantajul
utilizarii in mod alternativ cu
bifosfonatii.

Tratamentul complicatjilor consta
in osteotomii de corectie a
deformitatilor osoase, osteosinteza
fracturilor de fragilitate sau
artroplastie, pentru tratamentul
afectiunilor artrozice. In cazul
artroplastiilor, datorita faptului
ca pacientii sunt in general tineri,
ne putem gandi initial la varianta
necimentata, osul, in boala
Gaucher, avand totusi capacitatea
de a integra implantul. Cu toate
acestea, osteporoza si infiltratia
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Tratamentul
complicatiilor consta
in osteotomii de
corectie a deformitati-
lor osoase, osteosinte-
za fracturilor de fragi-
litate sau artroplastie,
pentru tratamentul
afectiunilor artrozice.

cu celule Gaucher creeaza un pat
0S0S, care va impune restrictii
pacientilor, acestia optand, in multe
cazuri, pentru varianta cimentata.
In concluzie, manifestarile osoase
din boala Gaucher reprezinta un
aspect devastator, manifestate
prin durere si disfunctie motorie a
pacientului, afectand sever calitatea
vietii acestuia. Diagnosticarea
precoce, terapia rapid initiata si
sustinuta sunt cruciale pentru a
obtine o buna evolutie a bolii si 0
regresie a manifestarilor osoase.
Terapia complicatiilor reprezinta
0 necesitate, reprezentand o
provocare pentru medicul ortoped.

Dr. Adam Razvan

Medic primar
ortopedie - traumatologie

Figura 3. Evaluare RMN



PACIENTUL

GAUCHE

RS

PRIMAVARA LUI

BOTTICE]

CITESTE SI IMPARTASESTE

In urma cu cativa ani, cand
ma aflam in suferinta datorita
afectiunii cu care m-am nascut,
o Doamnéa deosebitd, careia i
port 0 nemarginita recunostinta,
mi-a spus:”"Sunteti ca Primavara
lui Botticelli”, afirmatie care mi-a
ramas in minte .

Tineretea, iubirea, dar in special
bucuria de a trai sunt simbolul
acestei opere de arta "Primdvara
lui Botticelli”, trasaturi care aproape
toti dintre noi le avem de-a lungul
vietii.
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Marturisesc ca, personal, aceste
trasaturi mi-au fost atribuite mai
tot timpul de catre familia mea,
fiind mezina familiei, chiar daca
boala Gaucher am dobandit-o de
la nastere.

Inca din copildrie simptomele bolii
au existat, astfel ca eram singurul
copil din clasa care in permanenta
am beneficiat de invoire medicala
de la ora de educatie fizica si sport.

Cu toate acestea, natura nu a
ldsat ca simbolul "Primaverii lui
Botticelli” sa dispara de pe chipul
meu, asemeni primaverii, in care
natura renaste in fiecare an.

Intalnindu-ma cu grupul de pacienti
Gaucher am remarcat ca, la fiecare
dintre ei, indiferent de varsta, este
prezenta dorinta de a trdi side a se
bucura de o viata normala.

Noi, comunitatea pacientilor
Gaucher, suntem diferiti fata de
ceilalti din jurul nostru, insa, cu
sprijinul necesar, am reusit ca
exceptia sa nu se abata de la regula
generald, datorita tratamentului

adecvat de care acum beneficiem
cu totii, fapt care a facut ca
"Primavara lui Botticelli” sa renasca
la fiecare dintre noi, sianume: copiii
cu afectiunea Gaucher sa aiba o
copilarie normald, adolescentii cu
afectinea Gaucher sa isi doreasca
sa invete cat mai mult pentru a
atinge performanta, sa aiba curajul
de a-si intemeia o familie si, nu in
ultimul rand, sa se bucure de viata.

In final, dedic aceste scurte ganduri
tuturor celor care mi se aseamana
mie, pacientilor Gaucher, aflandu-ne
in aceeasi suferinta, cu speranta
ca veti fi mereu luptatori si va veti
pastra curajul de a merge mai
departe.

Maria Tatu
Membru F.R.B.L.
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DREPTURI SI OBLIGATII

Ca oricare pacient din Romania, si pacientii cu boala Gaucher au drepturi, dar si obligatii, conform legii
95/2006, cu completarile si modificarile ulterioare.

Printre drepturile lor se pot enumera:

- Sa aleaga furnizorul de servicii medicale si medicul
de familie, sa schimbe medicul de familie dupa
expirarea a cel putin 6 luni de la data inscrierii pe
listele acestuia.

- Sa beneficieze de pachetul de servicii de baza, de
asistenta preventiva si de promovarea sanatatji si sa
efectueze controalele profilactice.

- Sa beneficieze de servicii medicale ambulatorii
(pacientii afectati de boala Gaucher se pot prezenta
direct la medicul specialist, fara trimitere de la
medicul de familie — anexa 13 la normele de aplicare
a contractului cadru) si spitale.

- Sa beneficieze de servicii medicale de urgenta,
tratament fizioterapeutic si de recuperare, dispozitive
medicale, ingrijiri medicale la domiciliu.

- Sa li se garanteze cofidentialitatea privind datele, in
special in ceea ce priveste diagnosticul si tratamentul.

Dintre obligatii se pot enumera:

- Sa se inscrie pe lista unui medic de familie, sa
se prezinte la controalele profilactice si periodice,
sa respecte cu strictete tratamentul si indicatiile
medicului, sa aiba o conduita civilizata fata de
personalul medico-sanitar.
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Boala Gaucher afecteaza mai multe organe si sisteme,
de aceea duce la complicatii care fac din acest pacient
0 persoana cu probleme mari de sanatate, conducand
in final la handicapuri, unele din ele foarte grave.

Autoritatile publice, furnizorii de servicii sociale,
reprezentantii societatii civile, precum si persoanele
fizice si juridice responsabile de aplicarea legii
448/2006 au obligatia sa promoveze, sa respecte
si sa garanteze dreptul persoanei cu handicap in
concordanta cu prevederile Cartei sociale europene
revizuite, precum si cu celelalte acte interne si
internationale.

Persoanele cu handicap beneficiaza printre altele de
urmatoarelor drepturi:

- Ocrotirea sanatatii, educatie si formare profesionalg,
asistentd sociala , asistenta juridicd, facilitati fiscale.

12

- Promovarea si respectarea drepturilor persoanelor cu
handicap revin in principal autoritatilor administrative
publice locale, unde isi are resedinta persoana cu
handicap si, in subsidiar, respectiv.complementar
autoritatilor publice centrale, societatji civile si familiei.

Pentru stabilirea invaliditatii si a gradului de handicap,
persoanele indreptatite se vor adresa comisiei de
evaluare a persoanelor cu handicap, care se aflad in
subordinea comsiliilor judetene.

Ca oricare pacient, si bolnavii afectati de boala
Gaucher trebuie sa-si cunoasca drepturile si obligatiile,
pentru a putea sa beneficieze de asistenta medicala
si sustinere sociala, in vederea imbunatatirii starii de
sandtate si o buna calitate a vietii .

Dr. Sinca George
Presedinte FR.B.L.

19/01k2
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ASOCIATIA
FUROPEANA
GAUCHER

Bl PREZENTAREAISTORIEISIINTEGRAREAFRB.L.

Asociatia Europeana Gaucher (engl. European Gaucher Alliance/E.G.A) — prezentarea istoriei sale si a integrarii
Fundatiei Romane pentru Bolile Lizozomale (F.R.B.L.) in E.G.A.
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Inainte de a evoca prezentul, trebuie
sa ne intoarcem in trecut, ca intr-un
tunel al timpului, la acele persoane
care au schimbat viata pacientilor.

Pe plan extern, in 1994, a avut loc
prima reuniune a Grupului european
de lucru pentru boala Gaucher
(engl. European Working Group for
Gaucher Disease/E.W.G.G.D.) la
Trieste — Italia, unde reprezentanti
ai grupurilor de pacienti au fost
invitati sa se alature medicilor si
oamenilor de stiintd. Atunci s-au pus
bazele pentru Alianta Europeana
Gaucher (engl. European Gaucher
Alliance/E.G.A.). Sase state au fost
fondatoare si anume Franta, Israel,
Italia, Olanda, Suedia si Anglia;
reprezentantii lor, prieteni fiind,
entuziasmati de ideea de a ajuta si
informa pacientji cu boald Gaucher,
au stabilit necesitatea unui dialog
mai aprofundat intre asociatiile de
pacienti. Multi medici si oameni
de stiintd au jucat un rol activ in
sprijinirea si incurajarea activitatii
grupurilor de pacientj.

Reprezentantii pacientilor au

continuat sa participe la intalnirile
EWGGD si au invitat alte tari

13



europene sa adere; astfel in 1995,
Germania se aldturd acestui grup,
iar in 1997 Belgia si Spania. In
1999 intilnirea are loc in Grecia,
la Lemnos, Romania fiind prima
tara a Europei de Est care devine
membra, in acelasi timp cu Grecia.

n 2000, la cea de-a patra intalnire
EWGGD la lerusalim, adera Cehia,
Polonia si Ukraina. Acum se decide
ca pacientii au nevoie de mai mult
timp pentru discutii, de o zi a lor,
separata de intalnirea stiintifica.

La reuniunile EWGGD ulterioare,
EGA a avut intalniri separate pentru
a discuta probleme specifice
pacientilor.

EGA, impreuna cu reprezentantii
pacientilor cu boala Gaucher din
Rusia, Ukraina, Bulgaria siRomania,
a negociat un program de ajutor
umanitar cu Genzyme Corporation
si, in 2004, compania a aprobat
programul european de acces la
Cerezyme —ECAP (engl. European
Charitable Access Programme),
program prin care pacientii cu
boala mai severa din tarile unde
tratamentul nu era sustinut de catre
autoritati, sa poata fi tratati.

14

Trebuie sa ne amintim de Susan
Lewis, cofondatoare si presedinta
a Asociatiei pacientilor cu boala
Gaucher din Anglia inca din 1991.
Ea insasi pacienta, a fost o figura
marcanta in activitatea EGA. Avea
obiceiul sa spuna ca nu ,suferd”
de boala ci ,traieste” cu ea. Am
facut personal cunostintd cu ea
in 2007, la intalnirea de la Londra,
Si am putut constata energia
fantastica pe care o0 avea pentru a
sustine cauza pacientilor cu boala
Gaucher, blandetea si delicatetea

La reuniunile
EWGGD ulterioare,
EGA a avut intalniri
separate pentru a
discuta probleme
specifice pacientilor.
afectiunilor artrozice.

cu care stia sa abordeze probleme
sensibile, precum si determinarea
sa extraordinara.

Lainvitatianoastra,iniulie 2003, Susan
Lewis impreuna cu reprezentantii
Frantei, Italiei, Israelului, au fost
alaturi de noi la Ziua Pacientului
din Romania. S-a discutat atunci
despre demersurile facute de
fundatie la organele competente
ale statului, in vederea obtinerii
tratamentului, am impartasit opinii
si informatii reciproc.

Gl =
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Intalnirile anuale ale EGA au
continuat; in 2006, am putut scoate
in evidenta dificultatile intampinate
de pacientii din Romaniain vederea
efectuarii tratamentului intr-un
centru cat mai apropiat de casa.

Atunci, la Cambridge, a fost ultima
data cand am vazut-o pe Susan,
ea trecand in nefiintda pe 8 mai
2007. Afost o pierdere grea pentru
comunitatea Gaucher din intreaga
lume. In memoria ei a fost infiintata
o bursain scopul sustinerii educatiei
medicilor si profesionistilor din

domeniul sanatatii, implicati in
cercetarea si tratarea bolii Gaucher.

Tn anul 2008, la intalnirea de la
Budapesta, EGA s-a constituit ca
O organizatie cu un nou statut
si comitet director, ales in mod
democratic.

La a unsprezecea intalnire ENGGD
dinlsraelin 2014 (Haifa) au participat
un numar de 40 reprezentanti din
30 tari. Cu aceasta ocazie, pe 26
iulie 2014, a fost sarbatorita prima
Zi Internationala a bolii Gaucher in

Octombrie 2016 | FRBL Newsletter

U5/ 24 2014

onoarea celei de-a 160-a aniversare
a zilei de nastere a medicului
francez Philippe Gaucher, cel care
a descris boala pentru prima data,
in 1882. Din acea data, aceasta Zi
internationald este sarbatorita in
data de 1 octombrie.

Asociatiile de pacienti din Europa
au inteles ca trebuie sa colaboreze
intre ele pentru a-si impartasi
experienta, pentru a deveni mai
reprezentative si mai credibile pe
plan european.

De-a lungul timpului, EGA a permis
crearea a noi contacte cu cei mai
buni specialisti din intreaga lume,
a facilitat intelegerea ultimelor
realizari stiintifice in domeniul bolii
Gaucher, a avut un rol important
in dezvoltarea programelor cu
caracter umanitar si a militat pentru
ca pacientii sa poata avea acces la
tratamentul adecvat.

Mariana Popovici
Secretar simembru FR.B.L.
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Numele meu este Daniela Zlatea si am boala Gaucher. In ceea ce priveste perioada de debut, nu ma pot
pronunta pentru ca eram doar un copil. Stiu de la parintii mei c&, inca de la 2 ani, rdceam foarte des si aveam
hemoragii nazale. In tot acest timp bineinteles ca m-au plimbat pe la diferite spitale si medici renumiti, care
le comunicau diferite diagnostice care nu aveau nici o legatura cu realitatea. Am fost, pe rand, suspecta de
leucemie, ciroza hepatica (pentru care am facut si tratament ) si multe altele...

La varsta de 5 ani, pentru ca splina
devenea vizibil tot mai mare, in
urma nenumaratelor analize,
am fost supusa unei operatii de
splenectomie, moment in care
pe splind extirpata au fost gasite
celule Gaucher.
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Cred ca pentru parintii mei a fost
cea mai neagra zi din viata lor de
pana atunci (pentru ca au urmat
si altele)...La momentul respectiv
nu se stia mai nimic despre boala
Gaucher, nimeni nu stia daca
exista tratament pentru aceasta
maladie si, prin urmare, nu mi se
dadeau sanse de supravietuire.
Salvarea a venit in momentul in
care unul din medicii rezidenti
care imi cunosteau cazul, le-a spus
parintilor mei ca exista tratament
si au fost indrumati sa apeleze la
diferite fundatii de tipul Crucea
Rosie. Au incercat insa fara nici un
rezultat.

Erau optimisti pentru ca in urmatorii
6 aniam fost un copil normal, pana
intr-o zi de martie cand viata mea a
luat o intorsatura brusca. Ma aflam
la petrecerea unei prietene, cand au
inceput durerile de sold.

Primul gand a fost ca este de la
oboseald, asa ca m-am asezat sa
ma odihnesc putin, insa durerile
deveneau din cein ce mai puternice.
Totul s-a intdmplat asa de repede,
incat a doua zi deja nu ma mai
puteam ridica din pat. Pentru ca
aveam febra foarte mare, am fost
luata pe sus de tatdl meu si dusa
la Spitalul Grigore Alexandrescu.
Am avut nesansa sa intalnesc un
medic care nu stia nimic despre
aceasta boala si care i-a subliniat
mamei faptul ca ,asta moare in 2
minute si eu nu stiu ce safi fac”, eu
in tot acest timp fiind bineinteles
martor la discutie...Cu toate ca nu
stia ce saimifaca, s-a gandit sa imi
imobilizeze piciorul in gips, intr-o
pozitie incomoda.

Au urmat zile intregi de internare,
tot cu febrd, cu dureri din ce in ce
mai crunte. Vazand cd starea mea
de sandtate seinrdutateste pe zi ce
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trece, parintii mei si-au amintit de
doamna Doctor (rezident atunci),
care le-a spus ca exista tratament
si, spre norocul meu, au si gasit-o
la Spitalul Fundeni, unde am si fost
transferata. Gipsul a fost inlaturat

o
B
6
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imediat, Tnsa raul era deja facut,
piciorul ramdasese in pozitia in care
fusese imobilizat.

Am fost supusa unei interventii
chirurgicale pentru revenirea
piciorului la pozitia normala. Zilele
treceau si eu tot aveam frecvent
crize osoase Si parintii mei se
agitau prin toate mijloacele sa
obtina tratamentul necesar. Dupa
o lupta lunga, plind de cereri si
raspunsuri oficiale, au reusit.

in cele din urm&, am inceput
tratamentul de substitutie
enzimaticd, starea mea de sanatate
a inceput sa se imbunatateasca,
crizele osoase incepusera sa se
rareasca. Am mai trecut printr-o
operatie de protezare a soldului
afectat si, abia dupa aceasta
operatie, durerile au disparut.

Acum urmez in continuare
tratamentul, am reusit sa depasesc
acea etapa din viata mea, chiar
daca amintirile ma chinuie din cand
incand...

| FRBL Newsletter

Intre timp am devenit mama unui
baietel si privesc increzatoare catre
viitor, pentru ca stiu ca el are, mai
mult ca oricine, nevoie de mine.

Sunt pacienta unei boli rare, dar
asta nu ma face mai slaba decat
un om sanatos, din contra, sunt
mai puternica pentru ca am luptat
pentru viata meal!

Pacientii bolilor rare sunt doar niste
oameni cu povesti de viata mai
speciale...

Sanatatea este cea mai de pret
comoara!

Daniela Zlatea
Membru FR.B.L.
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IN MEMORIAM (1923 - 2016)

Exista o traditie sa ne aducem
aminte si sa impartasim realizarile
unei persoane in momentul trecerii
acesteia in nefiinta.

Anul acesta s-a stins din viata Dr.
Roscoe O Brady, eminent om de
stiinta, caruia li aducem un omagiu
pe aceasta cale.

Roscoe Owen Brady s-a nascut
acum aproape un secol in
Philadelphia, pe data de 11
octombrie 1923. In anul 1947
obtinea diploma de medic la
prestigioasa Harvard Medical
School. Inca de lainceputul carierei
sale a fost interesat de studiile
de biochimie. Cercetarile sale au
elucidat o enigma cu care lumea
medicala se confrunta de aproape
un secol: aceea a bolilor lizozomale.
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Ca urmare a nenumarate
experimente si cercetari, a
descoperit deficitul metabolic
(lipsa unei enzime) care sta la
baza aparitiei bolilor de stocare
lizozomala. Acestea sunt boli in
care o substanta lipidica (grasa),
produsa in mod natural de celulele
organismului, nu mai poate fi
metabolizata (adica distrusa)
de enzima care lipseste. Drept
urmare, aceasta substanta se
acumuleaza in anumite celule ale
organismului perturband functia
acestora (macrofage). In cazul bolii
Gaucher aceasta enzima deficitara
se numeste glucocerebrozidaza,
identificatd de Dr Brady si
colaboratorii sdi in 1965. In cazul
bolii Fabry, enzima se numeste
alfa-galactozidaza A. Anumite
aspecte ale bolii Niemann-Pick
precum si ale bolii Tay-Sachs au
fost elucidate in urma cercetarilor
lui. Tot datorita lui au fost realizate
progrese in tehnicile de diagnostic,
de screening al purtatorilor de
mutatii (sanatosi, fara simptome),
de diagnosticul pre-natal.

Impreund cu Dr. Samuel Gurin, a
pus bazele dezvoltdrii tratamentului
substitutiv enzimatic, astfel incét,
in zillele noastre, este posibil
tratamentul bolii Gaucher si al bolii
Fabry.

Intr-o prima etap3, aceasta enzimé
a fost extrasa din placenta umana,
tratamentul fiind comercializat
doarin 1997. Din fericire, o data cu
tehnicile de inginerie genetica, prin
sinteza pe anumite celule, aceasta
enzima a putut fi produsa pe scara
larga, in cantitati suficiente pentru
a asigura un tratament continuu
mai multor pacienti. Tratamentul
nu vindeca boalg, inlatura in schimb
simptomele; de aceea e necesara
administrarea lui de-a lungul vietii.

Dr. Roscoe O. Brady s-a implicat
si in studii asupra tratamentului
inhibitor de substrat (are ca scop
blocarea fabricarii substantei
care trebuie distrusa de enzima
deficitard), al terapiei genice (prin
implantarea genei « sdanatoase
» in celulele stem din maduva
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0so0asa - celulele producatoare ale
elementelor sangvine).

Cercetator renumit, membru al
“National Institutes of Health”,
precum si al altor societat] stiintifice
medicale, Dr. Roscoe O. Brady a
facut parte din numeroase comitete
de redactie, a publicat numeroase
articole. Pentru cei 50 de ani de
cercetare in domeniu, a obtinut
diplome si premii prestigioase, ca
un Tnsemn al recunostintei lumii
medicale pentru perseverenta sa.

Intre anii 1976 si 2006 a condus
Departamentul de dezvoltare si
neurologie metabolica la Institutul
national de cercetare al bolilor
neurologice si accidentelor
vasculare cerebrale (Maryland).
Chiar si dupda pensionare a
continuat o viata profesionala
activa.

Pe data de 13 iunie 2016 s-a stins
din viata, rapus de un cancer, la
varsta de 92 de ani, avandu-i alaturi
pe sotia sa si cei doi fii.

Acest medic-cercetator model a
fost pentru multi dintre colaboratorii
sai o sursa de inspiratie.

Pacientii cu boli lizozomale si
familiile lor isi vor aduce aminte
de acest eminent om de stiinta
care, prin deosebita implicare si
prin eforturile sale, a redat atator
oameni speranta pentru o viata mai
buna.

Dr. Mihaela Dan
Membru Fondator FRBL

Oct 2016 | FRBL Newsletter 19



TIONAL
R DAY

BER




