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“Dacd vrei sd faci o meserie, iti trebuie unelte, dacd vrei sd ai o familie, iti trebuie oameni.”

Asa spune un vechi proverb roméanesc.

In urma cu 5 ani, cAnd am infiintat Asociatia Familia SMA, nu aveam nici unelte, nici oameni. Doar un copil
in varsta de 1 an, diagnosticat cu un tip de afectiune geneticd devastator. S$i un singur tel: sd fac tot ce este
omeneste posibil sa-1 salvez de la moarte. Nu stiam ce munti am de urcat, cite vai am de stribétut. Nu stiam
unde o sa gasesc ajutor si de la cine. Tot ce stiam e ca imi trebuie ,,unelte” si ,,oameni’”.

Nu mi-am imaginat cé asociatia pe care am infiintat-o in 2019, initial pentru a-mi ajuta fiul, va deveni si
»meseria” mea, si familia mea. Spun meserie, fiindca in acesti 5 ani am cautat sa invat, sa studiez, sa ma
informez, ca sa creez un sistem capabil s ajute pe oricine aflat in situatia mea. De aceea, in 2023, am ficut, pe
lang3 alte cursuri practice, si Scoala de Fundraising de la Asociatia pentru Relatii Comunitare. In misiunea
asta, nu e de ajuns doar sa vrei sa strdngi fonduri pentru nevoile persoanelor cu SMA, trebuie sa stii si cum. in
Romaénia, nu numai accesibilizarea spatiului public pentru persoanele cu dizabilitati trebuie reglementata, ci si

lista serviciilor medicale decontate de C.A.S. in ceea ce priveste terapia integrativa a atrofiei musculare spinale.

La ce usd sa bati cand copilul tau se ineaca cu secretii sau vezi ca spatele i se curbeaza pe zi ce trece? Cui sd ceri
orteze, corset, scaun ortopedic, cine si-ti pliteasca sedintele de kinetoterapie? Cheltuielile ajung la zeci de mii

de euro anual. Nu exagerez.

Aici, la Asociatia Familia SMA, cel putin160 de familii, cite s-au inscris pAna acum in programele noastre, au
gasit o usd la care sd bata si care sd se si deschida. Au gasit nu doar intelegere, sustinere, indrumare, ci si ajutor
material. Oamenii s-au strins in jurul nostru, iar noi i-am strans pe altii in jurul lor, pdnd cdnd am devenit o

mare familie imbratisatd. Nimic nu-i bucurd mai mult pe oameni decét si daruiascd din bunatatea lor.

Nu m-am gandit ca vom ajunge vreodata atat de departe, sa realizdm proiectele grandioase carora le-am dat
viatd, cel putin in 2023. Desi pare ca totul a venit de la sine, nimic nu exista in afara unui plan mai maret,

dincolo de angajamentele noastre lumesti.

Acum stiu ca acesta e unul dintre scopurile mele in aceasta viata. Sa ajut oamenii, si i aduc aproape, sd ii
unesc, sé le ardt cd existd sperantd, bunatate, ajutor. Stiu asta din semnele pe care le primesc de la Dumnezeu,

prin oamenii minunati care apar in viata mea si servesc Familia noastra.

Gabriela Radu,

Presedinte Asociatia Familia SMA
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Informatii

generale

Amiotrofia spinala (SMA) este o boala genetica rara caracterizata prin degenerarea
progresiva a neuronilor motori din coloana vertebrald, ceea ce duce la slabirea
musculara si pierderea controlului asupra miscarilor voluntare. Aceasta afectiune
poate avea diferite grade de severitate, iar severitatea simptomelor poate varia de

la caz la caz.

Exista mai multe tipuri de SMA, clasificate in functie
de varsta debutului simptomelor si de severitatea
acestora. Cele mai comune tipuri sunt SMA de tip 1
(cel mai sever), SMA de tip 2 si SMA de tip 3 (forma
mai usoard). Dar exista si tipul o si tipul 4, iar in
cadrul unui tip pot fi identificate si subtipuri.

Transmitere genetica:

SMA este cauzata de mutatii genetice in gena SMN1
care afecteaza productia de proteind SMN. Aceasta
proteina este esentiala pentru supravietuirea
neuronilor motori.

Cum se transmite SMA?

Daca tatal
este purtator

Si mama este si
ea purtdtoare

|

exista 25% sanse

¢ -

exista 50% sanse existd 25% sanse

ca bebelusul sa ca bebelusul sa ca bebelusul sa

NU fie afectat fie PURTATOR al fie AFECTAT
de SMA genei SMN1 defecte de SMA

Fiecare persoana sdnatoasa are doua copii ale genei SMN1.

Cand o persoana are o copie a genei SMN1 sanatoasa si o copie nefunctionald,
Tnseamna cd este purtator de SMA.

. reprezintd gena SMN1 defectd (mutantd) . reprezintd gena SMN1 normald
Wl reprezintd boata geneticd SMA

Desi estimarile initiale indicau o incidenta a SMA in Romania (si la nivel mondial) de aproximativ 1

din 6.000 pani la 1 din 10.000 de nasteri vii, datele din primul proiect pilot de screening neonatal in

Romania, in care am fost parteneri, a aratat o incidentd mai mare, de aproximativ 1 din 4000 de nasteri.

Acest lucru sugereaza cd SMA ar putea fi mai raspandita decat s-a crezut initial. Mai mult, identificarea

indirectd a doud rude ale bebelusilor detectati cu SMA prin screening subliniaza importanta acestor teste

pentru identificarea si monitorizarea bolii in familii.
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Simptome tipice in SMA

Oboseala

Dificultate la Tnghitit
si mestecat

Probleme respiratorii

Probleme
gastrointestinale

Scolioza si alte deformari
ale sistemului osos

Slabiciune
musculara

Fiind o boala rard, care pana acum 6 ani nu avea
tratament in Romania, nu este foarte cunoscuta

de neuropediatrii din Romania, in afara celor
specializati din centrele de tratament pentru SMA.
Astfel, indeosebi in provincie, unde copiii/bebelusii
ajung initial la medicii de familie, nu sunt corect
diagnosticati, trecand timp pretios — timp ce nu mai
poate fi recuperat, intrucat neuronii motori care mor
in acest timp nu mai pot fi regenerati.

Co foc alleleri™

Screening neonatal prin Program National de
Sanatate (chiar si in Ucraina)

Deconteaza echipamente ortopedice de buna
calitate, dispozitive medicale si asigura asistenta

pentru acestea, ba chiar si dispozitive de rezerva

Deconteaza terapiile de recuperare

Diagnostic precoce:

Diagnosticul precoce este crucial in gestionarea SMA.
Cu cat este detectata mai devreme boala, cu atat este
mai mare sansa de a se interveni eficient, incetinindu-
se progresul bolii si imbunatatind calitatea vietii
pacientului, prin administrarea tratamentului
presimptomatic sau cat mai rapid posibil. Acest
lucru subliniaza necesitatea continuarii eforturilor
noastre in vederea diagnosticarii precoce prin
screening pentru SMA in Romania, pentru a asigura
identificarea si gestionarea adecvata a pacientilor
afectati si a riscului de recurenta familiala.

Ofera gratuit educatie (asistenta medicala si
profesor de sprijin/shadow dedicate la scoali)

Se preocupa de incluziune: sunt respectate
drepturile persoanelor cu dizabilitati, se
asigura un mediu accesibil, vital, care permite
persoanelor cu dizabilitati sa se deplaseze
eficient si independent in cadrul comunititii.
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Cine este In
Familia SMA?

)
420 45

1500
Copii Parinti/apartinatori Companii Donatori
ajutati ajutati partenere individuali

V) @

13 450 3300 500

Dispozitive medicale Consumabile Ore de kinetoterapie Teste de
oferite gratuit medicale achitate screening oferite
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Ce am facut
in 2023:

La Asociatia Familia SMA, avem mai multe programe, acordand in egala masura
atat sprijin material personalizat, cat si suport emotional persoanelor si familiilor
afectate de SMA

01. Fondul de kineto

02. Ajuta-ma sa respir

03. Reda-mi independenta
04. Screening neonatal

05. Educatie pentru sanatate
06. Alte actiuni:

- Martisoare pentru suflet

- ,Daruri pentru comunitatea SMA”

- 1 iunie — Ziua Copilului

- Proiect Burse de terapii Movement Lesson la Viena

- Atelierul interactiv si educational dedicat copiilor cu amiotrofie spinala

07. Preventia SMA

08. Nevoile specifice ale copiilor si adultilor cu SMA
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O1 Fondul de Kineto:

Acest program presupune achitarea sedintelor de
kinetoterapie sau alte terapii de recuperare pentru
pacientii cu SMA, recuperarea fiind un element care
nu poate lipsi din vietile pacientilor. In procesul
recuperarii, kinetoterapia (realizati zilnic, conform
recomandarilor medicale) joaca un rol extrem

de important, deoarece ajutd la mentinerea si
imbunatatirea fortei, flexibilitatii, rezistentei si
echilibrului.

Pierzandu-si forta musculara, un pacient cu SMA
isi pierde si sansele la supravietuire. Caci SMA nu e
doar o deficientd locomotorie, e o afectiune care, in
functie de tipul si gravitatea sa, deterioreaza putin
cate putin sistemele vitale ale corpului. In aceasti
lupta, kinetoterapia este principalul, daca nu
singurul, aliat al bolnavului de SMA.

In anul 2023, Ewopharma
Romania a sprijinit acest
program printr-un proiect de
amploare, numit ,,Kinetoterapie
pentru pacientii SMA”.
Ewopharma a donat 223.900 lei,
acoperind costurile sedintelor
de kinetoterapie pentru 63 de
pacienti, copii si adulti cu SMA,
timp de 3 luni.

Prin acest program,
83 de persoane au beneficiat gratuit de sedinte de
kinetoterapie. Numarul total de sedinte a fost 3300.
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Povestea lui A.

Baietelul s-a nascut cu cea mai grava forma de SMA:
SMA de tip 1. S-a nascut intr-o vreme in care nu era
disponibil niciun tratament in Roméania. Vazand cat
de repede se inrautateste situatia copilului, medicii
au clatinat din cap. Nicio sansa de mai bine nu se
intrevedea in viitorul lui... De fapt, insusi viitorul
baiatului se destrama pe zi ce trece in viziunea lor.
Dar nu si in viziunea mamei, fiindca mamele nu vad
cu ochii ratiunii, ci cu cei ai sufletului, ai dragostei. Cu
acei ochi cu care insusi Dumnezeu ne priveste pe noi.

Mama si-a luat fiul si a plecat cu el pe alte meleaguri,

acolo unde boala putea fi infruntata cu mai multe sanse de
supravietuire. Au trecut 77 ani, iar baiatul este acum elev in
clasa intai. Tsi iubeste colegii, iubeste orele de muzici, de
matematica si, bineinteles, jocurile online. Inima lui bate la
fel ca a celorlalti copii, se simte libera, la fel ca a oricarui copil,
chiar daca, spre deosebire de ceilalti, viata pe care o iubeste
atat de mult o vede mai mult prin plasticul transparent al unei
masti de respirat.

Daca tinem cont de provocarile zilnice, pe viata si pe moarte,
ale unui copil cu SMA tip 1, putem spune ca acest biiat este
asemenea voinicilor din poveste. A trait intr-un an cat altii

in sapte. Micile izbanzi le-a inmultit cu sapte. Bucuria de a
experimenta viata a simtit-o cat sapte inimi, inimi care nu sunt
altele decat inimile oamenilor care 1i stau alidturi zi de zi, care il
ajuta, 1l motiveaza si il inspira.

Cu adevarat puternici nu ne face cea ce putem realiza de unii

singuri, ci ceea ce realizam cu ajutorul celorlalti.

De aceea, in cadrul proiectului ,,Fondul de kineto”, 1-am sprijinit
cu 2000 de lei pentru sedintele de kinetoterapie. In 2023 am
achitat 362.928 lei pentru terapii de recuperare: kinetoterapie,
hidroterapie si alte terapii.




10

Raport de activitate - Asociatia Familia SMA

02 Ajuta-ma sarespir

Pentru ca slabiciunea muschilor motori poate afecta muschii folositi pentru respiratie,
hipoventilatia (incapacitatea de a inspira profund pentru a inlocui dioxidul de carbon cu oxigen)
poate duce la desaturarea de oxigen, mai ales in timpul somnului, cAnd musculatura respiratorie
este cea mai relaxata. De asemenea, racelile pot cauza mai usor infectii toracice, deoarece tusea
ineficienta nu poate elimina asa cum trebuie mucusul si celelalte secretii din plamani.

Fizioterapia toracica trebuie adeseori
combinata cu aparate care eficientizeaza

tusea (de exemplu Cough Assist),

ventilatoare non-invazive (aparate

care se sincronizeaza cu respiratia
pacientului si care sunt configurate sa
asigure o respiratie mai profunda decat
cea pe care o poate realiza persoana

pe cont propriu), iar pacientii care nu
pot sta in sezut, cu tuse si deglutitie
ineficiente, ar trebui sa dispuna si de un
aparat pentru aspirarea secretiilor.

Pentru ca aceste dispozitive medicale
(ventilator, cough assist, umidificator,
nebulizator, aspirator de secretii,
pulsoximetru), inclusiv consumabilele
pentru acestea (sonde, filtre, circuite,
masti), sunt, pe cat de necesare, pe atat
de costisitoare, noi le oferim gratuit. Mai
mult, parintii si ingrijitorii beneficiaza
de instruire si sprijin din partea noastra,
astfel incat sa poata utiliza aparatele in mod
eficient, iar viata celor dragi sa nu mai fie
amenintata la fiecare respiratie.
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Povestea Mayei

Cand s-a nascut Maya, fetita pe care si-a
dorit-o din tot sufletul, mama ei a fost in
culmea fericirii. Nascuse fara probleme,
pe cale naturala, iar copilul avusese la
nastere un scor excelent: 10.

Asa incep povestile frumoase, cu copii
sanatosi, fara ca vreun medic sau vreun
parinte, in lipsa unor teste specifice, sa
presimta ca in mecanismul biochimic al
unui corp aparent perfect ceva nu merge
bine...

Pentru ca la varsta de 4 luni Maya nu reusea sa-si
tina bine capul, nu-si putea ridica piciorusele, nu
se rostogolea, iar sldbiciunea musculara devenea
din ce in ce mai evidenta, mama ei a inceput
investigatiile, care au adeverit un diagnostic
crunt: SMA tip 1.

De la 9 luni, Maya a inceput tratamentul cu Spinraza. Asociatia Familia SMA I-a achizitionat pentru ea in
Dar SMA este o afectiune complexd, are nevoie de regim de urgenta (1546 lei, inclusiv consumabile) si
o abordare sinergica. In acest plan de sustinere a il-a donat. Mai tarziu, internata in spital pentru o
tratamentului sunt incluse si cheltuielile cu ingrijirea  evaluare respiratorie, fetita a racit, iar aspiratorul de
respiratorie si fizioterapia. Asa se face cd, atunci cAnd  secretii, pe care il luase preventiv cu ea la spital, a
Maya a facut pneumonie, mama ei a cautat disperata ~ salvat incd o datd viata fetitei. Chiar si cei din spital
sa imprumute de la cineva un aspirator de secretii, au fost uimiti ca-1 detinea, fiindca ei nu-1 aveau.

fiindca nu avea bani sa il cumpere.

In 2023 am achitat dispozitive

medicale in valoare de 50.078 lei.
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03 Reda-mi independenta

Limitarile pe care boala le impune unei persoane afectate de SMA fac sa para
imposibila pentru ea realizarea personala, care este strans legata nu doar de dorinta
de autonomie, ci si de nevoia de competenta si contributie in folosul comunitatii.

Tehnologia avanseaza si poate deveni un aliat
important nu doar pentru supravietuirea unui
pacient cu SMA, ci si pentru exprimarea sa unica

in lume. Echipamentele ortopedice nu trebuie sa
lipseasca: scaun cu rotile, scaun electric, elevatoare,
verticalizatoare, scaune de baie, rampe, orteze,
laptopuri, PC-uri etc.

Un exemplu bun de tehnologie care poate fi
utilizata pentru a ajuta comunicarea si pentru a
spori independenta este un ,,dispozitiv de urmaérire
a ochilor”. Acesta 1i permite unei persoane sa-

si foloseasca privirea ca o modalitate de a da
instructiuni prin intermediul unui ecran de
computer, ceea ce ar putea imbunatiti gradul de
participare la activitati scolare, profesionale, de
relaxare si sociale. Si, bineinteles, ar conduce la
cresterea calitatii vietii.

La Asociatia Familia SMA Acestea sunt decontate de CNAS dar o
punem la dispozitie gratuit sun.laAfoarte mica. Iar de cele mai multe
ori, in Roménia nu se gasesc produse
de o buna calitate si cei mai multi copii
sunt nevoiti sa mearga in strainatate
Achitam fie integral, fie partial pentru a-si gisi dispozitive potrivite.

costurile pentru orteze, corsete, In anul 2023 am achitat astfel de
echipamente in valoare de 80.070 lei.

echipamentele ortopedice de care
copiii si adultii cu SMA au nevoie.

scaune cu rotile.
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Povestea lui Catalin

Catalin este un adult de 50 de ani, cu SMA
tip 3. Pentru Catalin, lumea s-a sfarsit in
2012, intr-o zi de ianuarie, cand picioarele
nu au mai vrut sa-1 asculte, obligandu-1 sa-si
petreaca restul vietii intr-un scaun rulant.

A trebuit sa moara si sa renasca la o noua viata,
trecand prin iadul negarii, al neacceptarii, al furiei
si al tristetii, acuzand boala cd i-a rapit propria
identitate si sansa la autorealizare. Incarcerat,
practic, la etajul doi al unui bloc, in lipsa ajutorului
la urcat si coborat scarile, s-a retras in sine si s-a
izolat de lume. Pasiunea de a calatori si a cunoaste
oamenii parea sortita mortii. Dar, cu ajutorul

04 Screening neonatal

unui carucior electric, Catalin a inceput sa iasa
prin imprejurimi, singur. Cu ajutorul unui PC, a
descoperit o noud lume, chiar si virtuala. O lume
in care imaginatia putea face ceea ce trupul nu mai
reusea.

Pe Catalin, Asociatia Familia SMA 1-a ajutat cu
achizitionarea unei baterii pentru caruciorul electric
(9500 lei), dupa ce aceasta s-a consumat, lasandu-l,
intr-o noapte, in mijlocul drumului. El nu avea toti
banii necesari, iar asta ar fi insemnat pentru Catalin
alte zile si nopti lungi petrecute in casa, departe de
lumea pe care reincepuse sa o indrageasca si careia
simtea ca inca mai are multe sa-i ofere.

Potrivit Centrelor pentru Controlul si Prevenirea Bolilor (CDC), screeningul neonatal
identifica afectiuni care pot afecta sanatatea sau supravietuirea pe termen lung

a copilului. Depistarea, diagnosticarea si interventia timpurie sunt esentiale in
salvarea vietilor, dar si pentru a evita dizabilitatea. Aceste actiuni permit copiilor cu
SMA sa continue sa se dezvolte si sa isi atinga potentialul maxim.

Siin 2023, Asociatia Familia SMA a continuat sa
sustind, impreuna cu Centrul pentru Recuperare
Neuropsihomotorie Copii Doctor Nicolae Robanescu
din Bucuresti, proiectul pilot prin care am asigurat

teste necesare pentru screening-ul neonatal. in cadrul
acestui proiect, in 2023 am asigurat un numar de 500

de teste.

Scopul nostru este de a pune umairul la extinderea

programul de screening pentru a oferi sanse la o viata

sanatoasa copiilor cu SMA, prin diagnosticare rapida
si acces la tratament in faza presimptomatica.

Detectarea in timp util a SMA la nou-nascuti poate
insemna eradicarea primei boli neurodegenerative.
Poate modifica in mod semnificativ cursul vietii unui
copil, facand diferenta intre o copilarie cu dizabilitati
si o copilarie saniatoasa. Diagnosticarea precoce si
aplicarea imediata a medicamentelor specifice in
primele zile din viata unui copil s-au dovedit a fi
cruciale iIn maximizarea rezultatelor pozitive.
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O35 Educatie pentru sianitate

Pe langa cele patru mari programe principale, beneficiarii apeleaza la noi pentru
navigarea in sistemul medical, pentru informatii cu privire la boala, unde pot gasi
anumite echipamente, dispozitive, consumabile sau ce fel de echipamente ortopedice
ar fi recomandate in cazul lor (pentru cei care isi permit sa le achizitioneze).

Prin diverse canale de comunicare am desfasurat fiecare familie/pacient adult in parte si de a crea o
continuu campanii de informare si awareness, relatie de prietenie. Cu acest prilej, am observat ca
acceptare si incluziune asupra dizabilitatii la multi simt nevoia de socializare si comunicare, acest
copiii din Romania. aspect devenind sensibil si dureros dupa primirea

diagnosticului. Cunoastem foarte bine nevoile si
Tinem legatura cu 160 de familii afectate de SMA, interesele comunitatii SMA si facem eforturi constante
iar numirul tot creste, intrucat depunem eforturi in gasirea solutiilor pentru problemele pacientilor.

proactive pentru a forma o comunitate unita. Modul "
In anul 2023, echipa noastra a petrecut

nostru de operare este acela al relatiilor personale, N
3500 de ore cu beneficiarii la telefon sau

directe. Ne ludm timpul necesar de a cunoaste

prin mesaje, oferind suport si sprijin.

Proiectul “Intalniri Online pentru Comunitatea SMA”

Reprezinti o initiativa cu caracter educativ

" - destinata comunitatii pacientilor cu amiotrofie
« Progressively increase calorie intake up to 10% RN . v 1. A e N . o .
i spinald din Romania, atat pentru pacientii adulti,

* Maintain the 10% increase until improvements i

Seimame cat si pentru cei pediatrici, precum si pentru

* Set a normuocaloric diet with respect to energy n

apartinitorii acestora. Proiectul s-a desfasurat
e 1 M in perioada aprilie-noiembrie 2023 si a fost
o ravile makimiee calorieh Ing et S A organizat de citre Asociatia Familia SMA,
drinks

s et e + Use high-protein and -energy food fortcation SR in colaborare cu Asociatia Pacientul 2.0, cu
sprijinul Roche Romania.

High calorie dist:

T@" For people with SMA with unintentional
=10% per year or impairment of growth paile

Subiectele au fost urmatoarele:

Terapie ocupationala si VitalStim: Kinetoterapie si prezentarea aplicatiei

prezentari dedicate modalitatilor de dobandire a

Tiny Trainers:
sesiune de intrebari si raspunsuri privind tehnicile

independentei in anumite activitati pentru copiii . o
. . . C . si metodele de recuperare, posturarile, importanta
cu SMA, inclusiv terapia prin jocuri, si terapiei cu o ..
. .\ . Lo corsetelor, ortezelor si utilajelor etc, alaturi de
dispozitivul medical logopedic si de recuperare

medicala VitalStim, destinata pacientilor cu
dificultati de deglutitie sau cu deficiente la nivelul

kinetoterapeut Ira Sarev.

musculaturii fetei. Invitate au fost terapeut

Geta Petre si asistent medical fizioterapie
Cristina Cozma, de la Centrul de Recuperare
Neuropsihomotorie Copii Dr. Nicolae Robanescu.
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Neurologie:

amiotrofia spinala:

educatie medicala necesara pentru
a dezvolta o relatie deschisa cu
medicii. Invitata noastra a fost dr.
Epure Diana de la Spitalul Clinic
pentru Copii Dr. Victor Gomoiu.

domeniul studiilor privind nutritia si

Nutritie optima in

in lipsa unor ghiduri de nutritie
in atrofia muscular spinala,
Dr. Ramona de Amicis, medic si

sila ICANS, cu o vasta experienta in

Management
respirator:

profesorul John R. Bach, de la
Rutgers New Jersey Medical School,
cu o experienta de 47 de ani in

cercetitor la Universitatea din Milano  domeniul amiotrofiei spinale, a oferit

cunostinte valoroase legate de acest
aspect al ingrijirii pacientilor cu SMA.

SMA, a raspuns la toate intrebarile

legate de acest subiect

06 Alte actiuni

Martisoare pentru suflet

De 1 Martie, am achizitionat de la o mama
a unui copil cu SMA un numar de 74 de
martisoare lucrate manual, pe care le-am
trimis femeilor din comunitatea SMA,
fetite, mame sau femei cu SMA. Mama de la
care am achizitionat a primit, astfel, din partea
noastra, o parte din banii necesari pentru terapiile
copilului, iar comunitatea feminina a avut parte de
0 surpriza minunata.

sDaruri pentru
comunitatea SMA”

In fiecare an, de Paste si de Criciun
demaram campania prin care fiecare
persoana inscrisa primeste un cadou

din partea noastra. Cadoul poate fi
reprezentativ pentru SMA, poate acoperi o
anumita nevoie medicala sau ocupationala,
insa in general tinem cont de dorintele si
nevoile personale ale fiecarui beneficiar.

De Paste, am indeplinit nevoile medicale pentru
50 de copii si adulti cu SMA (maésti de bipap,
circuite de bipap si cough assist, sonde, kituri
pentru aspiratoare de secretii, etc).

De Craciun, am facut daruri in valoare de 2500
de euro, bucurand 70 de persoane.

15
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1 iunie — Ziua Copilului

Cu aceasta ocazie, am pregatit 100 de
pachete si le-am dus copiilor cu SMA
internati la Spitalul Nicolae Robanescu.
A fost 0 adevarata serbare, cu animatori,
muzica si baloane.

In plus, s-a sarbatorit si redeschiderea spatiului
terapeutic de grup din initiativa terapeutului
ocupational Georgeta Petre. La acesta am participat
si noi prin donarea unei table de scris cu functie
dubli (si de masa), plus markerele si buretii
necesari, si multe, multe jucirii de tot felul, atat de
importante pentru copiii internati cate 2 saptamani
pentru recuperare.

=,

Proiect Burse de terapii Movement Lesson la Viena

Miscarea si coordonarea miscarilor reprezinta adeseori o sarcina imposibila pentru copiii
care se nasc cu SMA si care nu le pot initia, stimula sau imbunatati prin propriile abilitati.
De aceea, oportunitatea de a beneficia de o terapie alternativa, care utilizeaza rotatia si
atingerea blanda pentru a invata corpul cum sa-si optimizeze miscarea functionala, e mai

mult decat binevenita pentru ei.

Astfel, in 2023, am facilitat, in premiera, sesiuni de
terapie intensiva la Viena, terapie denumita Movement

Lesson, pentru 2 dintre cei 4 copii participanti (toti
nascuti inainte de aparitia tratamentelor pentru SMA),
achitand cheltuielile cu terapiile, dar si o parte din cele
cu transportul si cazarea terapeutului englez, in valoare
de 10.000 de lei.

Cei 4 copii, Carolina, M., A. si Alex, cu varste cuprinse
intre 5 si 7 ani, s-au imprietenit atat unii cu altii, cat si
cu Scott, terapeutul venit din UK. De asemenea, intre
terapeut si parinti s-a creat o legituri care s-a sudat
cu fiecare sedintd, prin empatie, fiindea Scott nu este
doar un profesionist desavarsit, ci si tatdl unei fetite
diagnosticate cu paralizie cerebrala.

in cele 32 de ore de terapie, sustinute in citeva
zile, miscarile copiilor s-au imbunatitit considerabil,
iar parintii au inteles mai bine ce inseamna miscarea
si cum e facut corpul uman si se miste.

Bucuria de a descoperi binecuvantarile miscarii

i-a transformat pe copii in niste luptitori micuti,
amuzanti si foarte inteligenti, fiindca prin miscare
copiii ajung sa-si simta propriul corp, sa-1 cunoasca si
sa integreze aceste senzatii fizice intr-o perceptie de
sine sanatoasa. Caci miscarea nu aduce doar beneficii
fizice, ci si cognitive.
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Am contribuit la organizarea atelierului interactiv si educational
dedicat copiilor cu amiotrofie spinali din cadrul proiectului POVATA,
implementat de Cosmina David de la Fundatia Leaders.

Pe 15 iunie 2023, la Evergreen Events
Amara, copiii cu SMA si familiile

lor s-au intalnit si au invatat cum se
vopeste lana in mod natural, lucrand
manual diverse figurine din povestea
spusa de Cosmina.

O"/ Preventia SMA

In prezent, in Roméania, C.N.A.S.
deconteaza trei tratamente pentru
pacientii diagnosticati cu Amiotrofie
Spinala (SMA).

Acestea sunt: Spinraza, Evrysdi,
Zolgensma.

Studiile au aratat ca aplicarea
acestor tratamente in stadiul pre-
simptomatic are cel mai mare impact
in viata copiilor cu SMA.

Noi am asigurat toate materialele de lucru
pentru copii si transportul catorva familii care
au avut nevoie, venind de mai departe. La
atelier au participat Cristina Alistar, psiholog,
si Alina, terapeut, de la Centrul Logo-Pici
Ialomita, care au ajutat copiii la lucru.

Practic, in 36 de ore copilul beneficiaza de
tratament, este oprita evolutia bolii si acesta
poate sa duca o viata normala. Acest lucru
face diferenta intre o viata tipica si o viata cu
dizabilitati.

Pentru ca acest lucru si se intample insa, sunt
necesare atat cresterea gradului de constientizare
si educatie in societate despre SMA si importanta
diagnosticului precoce si a tratamentului, cat si
actiuni de advocacy, indreptate spre realizarea
unei preventii concrete si eficiente.

17
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Constientizare

Solutia pentru diagnosticarea precoce si accesul in timp
util la tratament poate fi screeningul neonatal pentru
SMA. Prin acest demers este evitatd diagnosticarea
tardiva, dupa multe investigatii, lucru care are consecinte
dezastruoase in procesul tratamentului si al recuperarii
pacientului cu SMA. Desi importanta screeningul
neonatal pentru SMA este recunoscuta la nivel
mondial, devenind program de stat in multe tari
din Europa de Vest, in prezent, in maternitatile
din Romaéania nu este o procedura obligatorie.

Prin facilitarea diagnosticului precoce si a accesului

la tratament presimptomatic nu numai ca se poate
imbunatati prognosticul si calitatea vietii copiilor
afectati de SMA, dar poate aduce beneficii semnificative
pentru sistemul de sdnétate in ansamblu, prin reducerea
Familia este intr-adevar nucleul societatii si ceea ce
afecteazi familia cu siguranti afecteaza si societatea.

Elocventa pentru necesitatea diagnosticului precoce prin screening neonatal,

ca masura de preventie, este povestea lui Victor, nascut intr-o familie cu parinti

sanatosi si frati sanatosi. Daca punem la socoteala ca, prin diagnosticarea unui

nou-nascut cu SMA, realizata prin screening neonatal pentru SMA, au fost depistati

indirect doua rude ale acestuia, vom intelege mai exact cat de util este acest demers

in gestionarea atrofiei musculare spinale la nivel national.

Povestea lui Victor

Victor e al treilea copil al familiei Balan.

O familie din Republica Moldova, care se
mandreste cu doi baieti si doua fete. Dupa
nasterea celor doua fetite sanatoase, parintii
lui Victor nu se asteptau ca baietelul sa aiba
vreo problema genetica. Poate ca nici medicii, care,
pusi in fata unui caz peste cunostintele lor, i-au pus
aceeasi eticheta stupidd, primita de multi copii cu SMA
la inceputul investigatiilor: ,.e posibil sa fie un pic mai
lenes copilul”. De aceea la 6 luni copilul nu se putea
rostogoli, de aceea la 7-8 luni nu putea sta in fundulet,
de aceea la un an nu-si putea tine spatele drept. De lene.

La insistenta mamei, Victor a fost supus unor
investigatii serioase, tomografie cap si coloani, teste
genetice repetate la 5 luni, al caror rezultat nu numai
ca s-a lasat asteptat, dar n-au lamurit situatia baiatului:
,boald musculara necunoscuta”.
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La un an si sapte luni, Victor nu era inca diagnosticat,
iar parintii au inceput si ia lucrurile pe bajbaite: centre
de recuperare, kinetoterapie, bazin. insi lucrurile se
complicau pe de alti parte. La un an si opt luni, Victor
a facut o viroza respiratorie din cauza céreia a ajuns in
spital, cu saturatia de oxigen ingrijoritor de mica. Asa a
inceput naveta spital-acasa, ba ca are alergii, ba ca n-are,
fara sd reuseasca nimeni sd dea de cap problemei reale
cu care Victor se confrunta. La 2 ani si 2 luni, au mai
facut un test genetic la Iasi, cu acelasi rezultat incert, si
abia la a patra incercare, dupa inca 3 luni, rezultatul a
fost concludent: SMA tip 2.

In competitia cu boala, Victor a pierdut nu doar timp, ci
si resurse fizice. Pe 1anga faptul ca s-au instalat scolioza
si atrofia musculara din ce in ce mai severs, a pierdut
din capacitatea pulmonari, iar nevoile lui au crescut
exponential. Iar acum este dependent de un cough
assist, pe care l-a primit de la noi, plus consumabile
(baterii, filtre antibacteriene, masti, circuite) si de un

aspirator de secretii.

Valoarea tuturor acestor dispozitive depaseste 35.000 lei. Iar suma necesara

unei familii cu un copil cu amiotrofie spinal cu tip 1 sau 2 poate depasi cu

usurinta 100.000 lei/anual pentru ingrijirile medicale.

Doctorita Andrada Mirea, director medical de la Centrul National Clinic de Recuperare
Neuropsihomotorie Copii ,,Dr. Nicolae Robanescu din Bucuresti”, a subliniat importanta screeningului
neonatal pentru SMA intr-o declaratie cu ocazia Zilei Internationale a Persoanelor cu Dizabilitati:

JIncepand cu 1 august 2022, la centrul nostru a inceput derularea unui program de screening neonatal, care este
un studiu de fezabilitate pentru un program la nivel national in ceea ce priveste depistarea presimtomatica din
perioada neonatala a amiotrofiei spinale. Acest program pilot a putut sd demareze cu sprijinul Asociatiei Familiei
SMA. Astfel, primii nou nascuti au fost testati datoritd kit-urilor pe care le-a donat aceasta asociatie.

Maternitatile inscrise in proiect, colegii nostrii neonatologi, alaturi de asistente, de mamicile care accepta si
semneaza consimtamantul informat de prelevare a probei ADN sunt cei care sprijind acest proiect.

De ce este important sa stim din timp de amiotrofia spinala si de ce este important sa stim inca dinainte de a debuta
simptomatologia? Este foarte simplu. Este mai usor sa tratezi devreme, atunci cand simptomele inca nu s-au
instalat, pentru ca neuronii motori, care sunt afectati in cadrul acestei patologii, nu au murit si pot fi salvati prin
acordarea unui tratament in faza presimtomatica. Prin urmare, gestul facut de Asociatia Familia SMA si ceilalti
care au sprijinit acest demers este un gest nobil. De asemenea, este un demers care ar trebui initializat de urgenta la
nivel national si sprijinit de autoritati, astfel incat pacientii cu amiotrofie spinald, daca sunt tratati presimtompatic,
au sansa la o viata normald, au sansa la o viata fara dizabilitati.”
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0 8 Nevoile specifice ale copiilor si adultilor cu SMA

Primim adeseori mesaje de multumire de la parintii copiilor cu SMA pe care i-am
ajutat. Stim ca fiecare leu cheltuit pentru terapii, dispozitive medicale, aparate
ortopedice, consumabile etc, 1i scutesc pe acestia de multe lipsuri, spaime,
drumuri la spital, internari, tergiversari si ridicari din umeri.

Stim cd viata unui astfel de copil depinde de
promptitudinea si eficienta cu care se intervine si este
asistat. Stresul si anxietatea unui parinte care trebuie

sa inteleaga rapid si din mers ce i se intampla zi de zi
copilului sau sunt coplesitoare. Nici macar n-a auzit, pana
la primirea diagnosticului de SMA, de cuvinte ametitoare
precum: cough assist, balon Ruben, pulsoximetru,
aspirator de secretii, verticalizator etc.

Cough assist, de exemplu, nu este decontat in Romania,
iar costul sau 1l face imposibil de cumparat, pentru multe
familii. Imaginati-vi cd dispozitivul acesta, folosit zilnic,
ajuta persoanele cu SMA sa respire mai bine, contribuind
la expansiunea plamanilor si mentinerea cailor respiratorii
curate si libere.

Si imaginati-va ca nu dispuneti de 6000 de euro sa-1

achizitionati, desi viata copilului dumneavoastra depinde
de asta. Si niciunul dintre lucrurile enumerate mai sus nu
este decontat. Nici sedintele de kinetoterapie, fizioterapie.
In totalitate, nici scaunele rulante nu sunt decontate, nici

corsetele, ortezele si cate si mai cate.

Nu doar ca acesti parinti greu incercati nu dispun de " . .
resurse financiare, nici nu stiu de unde si le ceara sau Ne mandrlm cu Ccopiil

cum sa le foloseascid. De aceea, misiunea noastra este din Familia SMA!
sé-i sprijinim sub toate aspectele: material, emotional,

educativ.
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Parteneriate

Inci de la inceputul activititii noastre am inteles ci menirea asociatiei nu este
numai aceea de mediator intre nevoile copiilor si adultilor cu SMA si cei care au
resursele necesare de a-i ajuta, ci si de catalizator pentru comunitatea SMA.

Ne-am conectat la nivelul valorilor umane Sii-am adus langa noi, in Familia noastri, ca si
fundamentale, in care intrajutorarea este legea putem impreuna sa sustinem cauza celor care au
nescrisi a omeniei. nevoie de mainile si de picioarele noastre pentru a

putea merge mai departe in viata.
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Modalitati de implicare

Consideram ca trebuie sa pretuim viata si sa-i ajutam si pe ei, copiii si adultii cu
SMA sa si-o pretuiasca si s-o traiasca din plin, fiindca niciun om nu e de prisos pe
lumea asta si fiecare om are ceva bun de daruit.

PERSOANE FIZICE

FINANCIAR

Formularul 230
redirectionarea
a 3,5% din
impozitul pe
venit

MATERIAL

COMPANII

Donatii de
Contract de
. produse sau
sponsorizare . ..
servicii

Prezentarea
cauzei catre

angajati
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Date financiare

12%

Fundraising si comunicare: 74.465 lei

Granturi
22.500 lei

13%
Formulare 230:
95.837 lei

9%

Donatori individuali:

69.187 lei

Total cheltuieli:
641.440 lei

2,4%
Awareness si comunicare:
15.701 lei

3% Alte cheltuieli (campanii de

beneficiarilor): - 20.251 lei

3%
Screening neonatal:
17.498 lei
7.8% 56,4%
Ajuta-ma Kinetoterapie
sa respir: Recuperare medicala:

50.078 lei 362.928 lei



Conturi bancare:

RO47BTRLRONCRT0502746901 | RO94BTRLEURCRT0502746901
0721 577 029 Asociatia Familia SMA
contact@familiasma.com familiasma_ong

www.familiasma.ro



