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Toatd viata mi-am dorit normalitate. Am vanat-o de-a dreptul si am fugit de tot ce are legatura cu

dizabilitatea, crezind ci cele doud sunt in contradictie.

Asa am ajuns la aproape 28 de ani, fara sa stiu cu adevarat ce inseamna diagnosticul meu. Doar
un nume de boald, trecut de un medic pe o foaie, pe cand aveam in jur de 9 luni. Fira investigatii

amdnuntite, doar o privire fugitiva si un verdict: ,,are Werding Hoffman”.

Odaté ce am facut testul genetic si am inceput tratamentul, viata mea a devenit alta. Am aflat,
dintr-o data, cd nu sunt singurd pe lume. Ca sunt multi alti oameni ca mine - mai multi decat as fi
crezut vreodatd. Acum aveam un scop. Stiam cu ce ma lupt — cu atrofia musculara spinala tip 2 - si

ca trebuie sd fac tot ce-mi std in putinta sd inving.

Apoi, in toamna lui 2024, am primit un mesaj de la Gabriela, Presedinta asociatiei. Am intrat
in comunitatea SMA, din care fac parte cu bucurie. Universul meu s-a schimbat, la propriu si la
figurat. Am descoperit oameni frumosi care ma inspira si ma motiveaza sd imi depasesc limitele si

sa fiu de ajutor.

Am invatat ce inseamna fundraising-ul si cate usi ti se inchid in fatd pana reusesti sd deschizi un
geam. Am descoperit cd nu e o rusine s ceri, atata timp cét ai un scop bine definit si faci un lucru
nobil. Pentru ca da, vin din generatia in care dizabilitatea era intampinata cu priviri aruncate pe
furis, cu bani intinsi pe strada de persoane care n-aveau habar cum altfel sa reactioneze la vederea

unui scaun rulant.

Zi de zi vad cazuri - unele mai usoare, altele cat se poate de grave - si imi dau seama ca emotiile ma
pot sabota. Adesea sunt nevoitd sd iau frica pentru viitor (inclusiv al meu) si tristetea in brate... si sa

mut muntii impreuna cu ele.
Sunt profund recunoscétoare pentru tot ce inseamna Asociatia Familia SMA: pentru sprijinul in

terapii, pentru cd m-a ajutat sa inteleg ca normalitate este starea in care te accepti asa cum esti. Si

pentru cd e a doua mea familie.

Dana Mierlut
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Informatii

generale

Amiotrofia spinald (SMA) este o boali genetici rari caracterizat prin degenerarea progresiva
a neuronilor motori din coloana vertebrald, ceea ce duce la sldbirea 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.

Tipuri de SMA:

Existd mai multe tipuri de SMA, clasificate in functie
de vérsta 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 esentiald pentru supravietuirea
neuronilor motori.

Cum se transmite SMA?

Daca tatal
este purtator

Si mama este si
ea purtdtoare

»
>

¢ -
¢
¢ -

existd 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 sandtoasa are doud 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 estimirile initiale indicau o incidentd a SMA in Roménia (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 (daca e cazul, actualizeaza). Acest lucru sugereaza ca SMA ar putea fi mai raspandita decat
s-a crezut initial. Mai mult, identificarea indirecta a doua 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

Dificultatea de diagnosticare:

Fiind o boala rara, care pand 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 o alleToni ™

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

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

pentru acestea, ba chiar si dispozitive de rezerva

Deconteazi terapiile de recuperare

Diagnostic precoce:

Diagnosticul precoce este crucial in gestionarea SMA.
Cu cat este detectatd 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 (asistentd medicala si
profesor de sprijin/shadow dedicate la scoali)

Se preocupa de incluziune: sunt respectate
drepturile persoanelor cu dizabilitati, se
asigurd un mediu accesibil, vital, care permite
persoanelor cu dizabilitati sa se deplaseze
eficient si independent in cadrul comunititii.



Raport de activitate - Asociatia Familia SMA

Cine este 1n
Familia SMA?

197

DONATE

EN
206 440 80 710

Copii Parinti/apartinatori Companii Donatori
ajutati ajutati partenere individuali

Y (&

20 2500 2900 2500

Dispozitive medicale Consumabile Ore de kinetoterapie Teste de
oferite gratuit medicale achitate screening oferite
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Ce am facut
in 2024:

La Asociatia Familia SMA, avem mai multe programe, acordand in egala masura
atat sprijin material personalizat, cat si support psiho-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:

- Daruri pentru comunitatea SMA

- 1 Iunie — Ziua Copilului in spitale

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 (realizat zilnic, conform
recomandarilor medicale) joaca un rol extrem

de important, deoarece ajutd la mentinerea si
imbunétatirea 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 lupt,
kinetoterapia este principalul, daci nu singurul, aliat
al bolnavului de SMA.

Ewopharma Romania si Novartis
Romania au sprijinit acest program
printr-un proiect de amploare,
numit ,Kinetoterapie si consiliere
psihologica pentru pacientii cu SMA”.
Ewopharma a donat 120.000
lei si Novartis 50.000 lei,
acoperind impreuna costurile
a 1536 sedinte, dintre care 1411
sedinte de kinetoterapie si

125 de consiliere psihologica,
pentru 75 de pacienti, copii si
adulti cu SMA.

Prin acest program, 102 persoane au beneficiat
GRATUIT de sedinte de kinetoterapie.
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Atunci cand SMA face parte din viata ta timp de 43

de ani si ajungi sd nu mai poti misca decat degetele
mainii drepte, viata nu pare si-ti mai dea motive de
bucurie si dorinta de a lupta pentru o stare mai buna.
In ultimii cativa ani insi, de cAnd au fost aprobate si in
Romania tratamentele pentru SMA, am intalnit oameni
care mi-au intins o mani de ajutor si m-au fiacut si
inteleg cd am pentru ce sa lupt. Fira puterea lor de
convingere, fira implicarea lor empatica, poate nu as
fi constientizat importanta kinetoterapiei in paralel cu
tratamentul, pentru maximizarea eficientei acestuia, si
mi-as fi spus sinea mea: ,De unde sa mai scot bani si
pentru asta?! Statul nu deconteaza! Altele sunt acum
urgentele financiare ale familiei! Poate mai incolo,
altddata!”

Dar o persoani cu SMA stie cel mai bine ci ,altidata”
poate deveni foarte curand ,niciodatd”. Asa ca mi-am
infrant aceste ganduri rele, iar Dumnezeu mi-a scos in
cale kinetoterapeuti dedicati, care m-au ajutat atat cat
se putea in contextul bolii mele. Asociatia Familia SMA,
prin programul lor ,,Fondul de kineto”, mi-a usurat

considerabil presiunea financiara si m-a motivat sa

continuu sedintele, spre binele meu.

Dar Asociatia Familia SMA nu produce nici
masini, nu are afaceri imobiliare si nici nu o o
exploateaza minereuri rare, asa ca oricata Cu adevarat puternici nu

bunavointa ar fi avut, nu ar fi putut aduce ne face cea ce putem realiza

bucurie familiilor care lupta zi de zi cu SMA, e . a0
o e o .s . ey de unii Singuri, Cl ceea ce

daca nu ar fi sponsorii si donatorii cu inima

generoasi. Desi nu se confrunti direct cu realizam cu ajutorul celorlalti.

aceasta afectiune, inteleg ca binele nostru este

si binele lor.

In 2024 am achitat terapii de recuperare

(kinetoterapie, hidroterapie si alte terapii),

in valoare de 336.383 de lei.
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02 Ajuta-ma sarespir

Intrucat slibiciunea 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, cind musculatura respiratorie este cea mai relaxati. De asemenea,

ricelile 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 si 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 atit de costisitoare,
noi le oferim gratuit. Mai mult, parintii si ingrijitorii
beneficiaza de instruire si sprijin din partea noastra, astfel
incat sa poatd utiliza aparatele in mod eficient, iar viata
celor dragi sd nu mai fie amenintati la fiecare respiratie.
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Proveslea, Ui Demin

Cu Denis ne-am intilnit prima data in
2024, la ,,Scoala de vara pentru familiile cu
SMA”. Are trei ani, o privire agera si-un
zambet cuceritor. Aflim ci iubeste masinutele,
desenele si paturica preferata, de care refuza sa se
desparti indiferent unde pleaca. Pani aici, toate
par normale, aga cum normal a parut totul la
nasterea sa. Doar mama lui, inca din ultimele luni
de sarcind, presimtea ci ceva nu este in reguli cu
copilul. Iar presimtirea ei sumbra s-a adeverit cand
Denis a implinit patru luni si a primit diagnosticul:
SMA tip 1 grav.

in inocenta lui, la cei trei ani ai sai, Denis continua
s lupte pentru viata cu o tarie de care putini adulti
ar da dovada. Pe langi dispozitivele medicale

si consumabile, el are nevoie si de un scaun
rulant special, un verticalizator, orteze
scurte pentru picioare, corsete si materiale
consumabile. Fara acestea, chiar si un erou ca

Denis ar putea sa piardi lupta.

In 2024, am achitat dispozitive medicale si
consumabile in valoare de 137.002 de lei.

11
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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 si-si foloseasca privirea
ca o modalitate de a da instructiuni prin intermediul
unui ecran de computer, ceea ce ar putea imbunétati
gradul de participare la activitati scolare, profesionale,
de relaxare si sociale. Si, bineinteles, ar conduce la
cresterea calitatii vietii.

La Asociatia Familia SMA punem

la dispozitie gratuit echipamentele
ortopedice de care copiii si adultii cu
SMA au nevoie. Achitam fie integral,
fie partial costurile pentru orteze,
corsete, scaune cu rotile.

Suma decontatd de CNAS pentru acestea e foarte
mica. Iar de cele mai multe ori, in Roménia nu se
gasesc produse de o buni calitate si cei mai multi
copii sunt nevoiti sa mearga in strainatate pentru a-si
gasi dispozitive potrivite. O vizita in Italia la cel mai
bun producitor de echipamente ortopedice
poate ajunge la 4000 de euro, intrucat, pe langa
costul in sine al dispozitivelor, se adauga si costuri de
cazare i transport.

In total, in anul 2024, am achitat echipamente

ortopedice in valoare de 82.608 de lei.




Raport de activitate - Asociatia Familia SMA

04 Screening neonatal

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.

99% din copiii diagnosticati prin screening
neonatal pentru SMA, pot avea o copilirie
fara dizabilitati daca li se aplica tratamentul
(oricare dintre ele) presimptomatic. Acest
lucru inseamna evitarea unei vieti traite

in spital, terapii de recuperare, dispozitive
medicale de respirat si tuse asistata,
echipamente ortopedice, stres.

Lista maternitatilor:

Spitalul Judetean de Urgenta Alexandria
Spitalul Universitar de Urgenta Elias Bucuresti
Spitalul Municipal Oltenita

Spitalul Judetean de Urgenta Slobozia

Spitalul de Obstetrica- Ginecologie Buftea
Spitalul Judetean de Urgenta Ilfov

Spitalul Judetean de Urgenta Giurgiu

Spitalul Universitar de Urgenta Bucuresti
Spitalul Orasenesc Videle

Spitalul Clinic ,,Nicolae Malaxa” Bucuresti
Spialul Clinic ”Dr.1I. Cantacuzino” Bucuresti
Spitalul Clinic C.F.2- Bucuresti

Maternitatea Bucur- Spitalul Clinic de Urgenta
»Sfantul Ioan” Bucuresti

Spitalul Clinic de Urgenta ,,Sf.Pantelimon”
Bucuresti

Spitalul Judetean de Urgenta Dr.Pompei

In cadrul acestui proiect, in 2024
am asigurat din fonduri private

un numir de 2500 de teste,
pentru nou-ndscutii din 25 de

maternitati din toata tara.

Samarian Calarasi

Spitalul Clinic Sanador Bucuresti

Maternitatea Medlife Bucuresti

Spitalul Clinic Filantropia - Bucuresti

Institutul pentru Ocrotirea Mamei si Copilului
Alessandrescu- Rusescu — Obstetrica —
Ginecologie Bucuresti

Spitalul Clinic Judetean de Urgenta Sf Andrei
Constanta

Spitalul Privat de Obstetrica Ginecologie
Constanta

Armonia Hospital Constanta

Spitalul Orasenesc Valenii de Munte

Spitalul Judetean de Urgenta ,,Dr. Constantin
Opris”Baia Mare

Spitalul Clinic de Obstetrica Ginecologie ,,Prof
Dr. Panait Sirbu” Bucuresti

Relevanta pentru importanta cruciala a implementarii screening-ului neonatal pentru

SMA in toate maternitatile din Romania, prin program de stat, este situatia maternitatii

din Constanta, care s-a aldturat proiectului in luna iunie 2024, unde la doar cateva zile de

la inceperea testdrilor s-a depistat un nou-nascut cu SMA.
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Pare de necrezut ca un baietel roman nascut in
Marea Britanie, in varsta de 6 luni, cu evidente
simptome ale unei boli neuromusculare, a
trebuit sa astepte o jumatate de an o programare
la un consult neurologic. Si mai de necrezut e ci
diagnosticul de SMA tip 1, primit dupa inca o jumaitate de
an, n-a tras un semnal de alarma pentru medicii englezi
ca sora lui, nou-néscutd, trebuie sa fie testata de urgenta
pentru SMA, desi mama a insistat. I s-a cerut sa faca
programare si si astepte. Insi atrofia musculari spinali
nu tine cont de ,programari”. Daci nu se intervine la
timp, copilul pierde nu doar timp, ci si resurse fizice ca sa
mai duci eficient aceasta lupta.

Mama ne-a contactat, cerandu-ne ajutorul pentru
terapiile baiatului, acum in varsta de un an si sapte
luni. Cand am aflat ci baietelul are o sora nou-nascuti,
netestatd pentru SMA, ne-am mobilizat imediat. Chiar
daca mama nu avea documente in limba roméana,
asociatia i-a facilitat o programare, de pe o zi pe alta, la
Robénescu. Fari birocratie, fiindei viata e mai mult decat
un certificat de nastere intr-o limb# oarecare. intr-o zi
de luni s-a facut programarea pentru ziua de marti, iar
la sfarsitul zilei avea si diagnosticul si evaluarea
facuta: SMA tip 2 presimptomatic.

Daca acesti doi copii ar fi beneficiat de screening neonatal pentru SMA la

nastere, altfel ar fi stat lucrurile. Din fericire, prin interventia rapida a Asociatiei

Familia SMA, Kate a fost salvata la timp. Baietelul, William, inca lupta

cu simptomatologia bolii si, desi face terapii si tratament, progresele

sunt mici si anevoioase, fiindca el a pierdut startul in lupta cu SMA.
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O5 Educatie pentru sanatate

Pe langa cele patru mari programe principale,
beneficiarii apeleazi la noi pentru navigarea in
sistemul medical, pentru informatii cu privire la
boald, 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
continuu campanii de informare si awareness,
acceptare si incluziune asupra dizabilitatii la
copiii din Romaénia.

Tinem legétura cu 250 de familii afectate de SMA, iar
numirul tot creste, intrucat depunem eforturi proactive
pentru a forma o comunitate unitid. Modul nostru de
operare este acela al relatiilor personale, directe. Ne
luim timpul necesar de a cunoaste fiecare familie/
pacient adult in parte si de a crea o relatie de prietenie.
Cu acest prilej, am observat ci multi simt nevoia de
socializare si comunicare, acest aspect devenind sensibil
si dureros dupa primirea diagnosticului. Cunoastem
foarte bine nevoile si interesele comunitatii SMA si
facem eforturi constante in gasirea solutiilor pentru
problemele pacientilor.

In anul 2024, echipa noastra a petrecut 4000 de ore
cu beneficiarii la telefon sau prin mesaje,

oferind suport si sprijin.

Evenimente

Am participat la conferinta
“Impreuni pentru excelenti in
bolile neuromusculare”, organizata
de Spitalul Nicolae Robanescu din
Bucuresti, unde s-a lansat Academia
de Boli Neuromusculare.

La acest eveniment, care a avut loc pe 13-14 ianuarie
2024, Asociatia Familia SMA a pledat pentru
necesitatea instruirii specialistilor in amiotrofie
spinala. Nu-i de ajuns ca un medic si doreasca sa
salveze viata cuiva, trebuie si stie si cum. In SMA,
asta iInseamna aplicarea protocoalelor internationale
pentru ingrijirea acestor pacienti.

|

Cenitria Napianal Clinic de Becuperase ] |
y Neurapsitiomatorie Copi ; -J
Doctor Nicolae Robanescu

~ Impreund pentru
~ excelentain
olile neuromusculare

Organizator
Centrul National Clinic de Recuperare
Neuropsihomotorie Capfi
"D Micolae Robanescy”
13-14 ianuarie 2024

Centrul National Clinie de Recy
Recuperare
N.:m.._ Onsﬂra ; r?!ﬂblal’fefop_ﬁ"
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In luna mai, am participat la
Forumul National al Asociatiilor
de Pacienti, organizat de Coalitia
Organizatiilor Pacientilor cu
Afectiuni Cronice din Roméania
(COPACQ).

Forpmpl Nationa] )
Sociatiilor de Pacienti

23:24 mai 2024

1 GiLEAD

Au fost invitati reprezentanti ai Parlamentului,
Guvernului, ai conducerii CNAS, Agentiei Nationale a
Medicamentului, Colegiului Medicilor din Romania,
Colegiului Farmacistilor din Roménia, fiind deschisi la
dialog despre situatia pacientilor cu diverse afectiuni
din Romania si necesititile lor. In continuare, este
nevoie de terapii si consumabile medicale decontate
de stat, precum si de echipamente ortopedice de buna

calitate decontate integral.

In iunie 2024, am participat la prima editie a Novartis Roménia & PAGs
Forum. Pentru noi, parteneriatele si colaborarea reprezinta un pilon
primordial pentru progresul in ingrijirea si suportul pacientilor.

Scoala de vara pentru familiile cu SMA

In luna august, la Comarnic, am organizat prima editie
a Scolii de vara pentru familiile cu SMA. A fost o scoali
farad austeritatea unei institutii, tinuta intr-un cadru
familiar, intim, in care discutiile, au avut mai multa
consistentd, au fost mai revelatoare si mai bine primite
de cei prezenti.

Am vorbit deschis despre nevoile copiilor si am pus

la cale un plan prin care acestia sa beneficieze de
aparaturd, echipamente si asistenta medicala adecvata.
Am sustinut ateliere de nutritie, sedinte de masaj si
neurofeedback.
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MODERATOR
DANA MIERLUT

LIVE
STREAM

SPEAKERI

\ ANDRA (ALEXANDRA) HOMANA
| DRAGOS JUDELE
/' ANDREEA NECHITA

»Sunt definitia ambitiei si a iubirii profunde pentru

viata, un om emotiv si empatic, capabil sa simta adanc

fiecare triire si sd se conecteze cu cei din jur.”

Proiectul “Intalniri Online pentru
Comunitatea SMA”

Reprezinti o initiativa cu caracter educativ destinata
comunitatii pacientilor cu amiotrofie spinala din
Romania, atat pentru pacientii adulti, cat si pentru cei
pediatrici, precum si pentru apartinatorii acestora.

In cadrul acestui proiect, pe 3 decembrie, de Ziua
Internationala a Persoanelor cu Dizabilitati, am
organizat evenimentul online ,, Curajul de a tréi:
Dincolo de SMA”, la care am invitat trei adulti cu SMA,
cu trei povesti de viatd incredibile, care sa inspire
comunitatea SMA si sa-i dea curajul de a privi cu
speranta spre viitor:

Avdners, Nechille,

»Sunt detindtoarea unui accesoriu mai putin feminin

din anul 2008: scaunul rulant. Chiar daca boala mi-a

«furat» din bucuriile vietii, am reusit sa imi creez un
drum prin care si-i ajut pe ceilalti.”

Dhrag Judle

,~Am o viata foarte activa si consider ca asta a venit datorita, si

nu doar in ciuda faptului cd m-am nascut cu SMA.”
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Workshop Managementul respirator in bolile neuromusculare.

Pe data de 15 mai 2024, a avut loc la Spitalul Clinic de
Psihiatrie Prof. Dr. Alexandru Obregia din Bucuresti,
Workshopul “Managementul Respirator al Bolilor
Neuromusculare”, organizat de Societatea Romana

de Neurologie Pediatrica in parteneriat cu Asociatia
Familia SMA si cu sprijinul partenerilor nostri strategici,
Ewopharma Romaénia, Novartis Roméania si Roche
Romania.

Participantii au fost medici specialisti in pediatrie,
pneumologie, anestezie, recuperare, kinetoterapeuti,
fizioterapeuti, parinti ai copiilor cu SMA, in numar de 70
de persoane.

Profesionistii din domeniul medical si-au imbunatatit
cunostintele despre ventilatia non-invaziva si ingrijirea
pacientilor cu SMA. Profesionistii au creat retele
profesionale si colaborari interdisciplinare. S-au creat
relatii de colaborare si intre asociatia de pacienti si

alti medici. Familiile si-au imbunatatit intelegerea

si capacitatea de a gestiona ingrijirea respiratorie la
domiciliu. Familiile si-au clarificat intrebarile specifice
si au redus anxietatea legata de ingrijirea copiilor cu
SMA. Asociatia a disiminat informatiile catre intreaga
comunitate de pacienti.

Ghiduri in limba roméana despre nutritie si management respirator in SMA

STUDIUL HUTRTIEL

In sMA. DATE
CURDSCUTE 5
INGERTITUDINL | By

MARIMER PORTILOR
PENTRUCOPH

SURRILL

HOHTORTARE

ELULUA DE

& Frocen
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DEZVOLTARES

PLAMANILOR

s
PRACTICAREATIEH RN

PENTRU CURATARER 8 ~

chion nespigoes (8

7

«®
IMGRIIIME i TIWPUIL

RAGELINFECTI

FSOIRATORY

ECHIPAME]
SPIRATOR- ALK

Asociatia Familia SMA, cu sprijinul sponsorului
Roche Romania, a publicat brosurile informative
»~Managementul nutritional in atrofia musculara
spinala” si ,Management respirator in atrofia
musculari spinald”, cate 300 de exemplare din fiecare.
Aceste brosuri au fost puse gratuit la dispozitia
pacientilor cu SMA si a apartinétorilor acestora, dar

si la dispozitia medicilor neurologi/nutritionisti/
pneumologi din spitale sau centrele SMA, pentru o mai
buni intelegere si abordare a problemelor de nutritie
si respiratie specifice acestor pacienti.

Cele doui ghiduri contin reguli esentiale de nutritie si
ingrijire respiratorie pentru pacientii cu SMA, extrase
in principal din prelegerile, studiile si experienta a doi
profesori si medici cu o vasta experientd in domeniu.
Este vorba despre Dr. Ramona de Amicis, autoare si
coautoare a tuturor studiilor legate de nutritie care

au aparut in contextul atrofiei musculare spinale la
nivel mondial, si respectiv dr. John Bach, profesor de
neurologie, autor a peste 300 de lucriri stiintifice si
recunoscut ca un pionier al ventilatiei non-invazive.
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06 Alte actiuni

sDaruri pentru comunitatea SMA”

In fiecare an, de Paste si de Criciun demarim 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
ocupationald, insa in general tinem cont de dorintele si
nevoile personale ale fiecarui beneficiar.

Do Puill,

63 de persoane, copii si adulti cu SMA,
s-au inscris si au primit un cadou din partea noastri in

Campania Daruri pentru Comunitatea SMA, Paste,
editia a VI-a.

Bugetul total alocat acestei campanii a fost de 15.800 lei.

Do Criéeium, am bucarndl ©O5 de KMM%UW J{%ﬂ:

Pentru 40, am achitat cate 19 micuti au primit jucarii 6 au primit
3 sedinte de educative si de consumabile
kinetoterapie, terapie, menite si-i medicale
ca recuperarea si intretinerea inveseleasca si si le stimuleze esentiale pentru a-si
dezvoltarea. continua tratamentele.

stérii lor sa fie mai usoara.

In total, au fost cheltuiti 18.059 lei, multumit3 si

sponsorului nostru Blum Romania, care a sprijinit
aceasta actiune.

Magia Craciunului si-a ficut simtitd prezenta la Si la Spitalul Nicolae Robdnescu din Bucuresti am
Spitalul Clinic de Copii Dr. Victor Gomoiu. La sectia de bucurat copiii care, pana si in perioada sarbatorilor,
Neurologie Pediatrici, 50 de pachete au ajuns la stau internati pentru recuperare. Aceasta actiune a fost

copiii care fie se aflau la terapii, fie urmau si se interneze  sprijinitd de VitalAire Romania.
zilele urmitoare.
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1 Iunie — Ziua Copilului in spitale

De 1 iunie, am vizitat sectiile de neurologie pediatrica

ale celor trei spitale SMA din Bucuresti: Spitalul Clinic

de Psihiatrie Prof. Dr. Alexandru Obregia, Centrul de
Recuperare pentru Copii Dr. Nicolae Robénescu si, spre
seard, Spitalul Clinic de Copii Dr. Victor Gomoiu.

Copiii au primit cadouri: jucirii, dulciuri si gustari sarate.
Spiderman si Elsa au fost prezenti pentru a picta copiii pe
fatd, pentru jocuri, voie buna si pentru multe imbréatisari.

Pentru aceasta actiune, am
pregatit 150 de pachete, in
valoare de 15.000 lei.

O’/ Preventia SMA

Credomn in Tuallane, MW&ZLM'

In prezent, in Roméania, C.N.A.S. Practic, in 36 de ore copilul beneficiazi de
deconteaza trei tratamente pentru tratament, este oprita evolutia bolii si acesta
pacientii diagnosticati cu Amiotrofie poate si ducd o viatd normali. Acest lucru
Spinala (SMA). face diferenta intre o viatd tipica si o viatd cu
dizabilitati.
Acestea sunt: Spinraza, Evrysdi,
Zolgensma. Pentru ca acest lucru sa se intample insa, sunt
necesare atat cresterea gradului de constientizare
Studiile au aratat ca aplicarea si educatie in societate despre SMA si importanta
acestor tratamente in stadiul pre- diagnosticului precoce si a tratamentului, cAt si
simptomatic are cel mai mare impact actiuni de advocacy, indreptate spre realizarea
in viata copiilor cu SMA. unei preventii concrete si eficiente.
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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 evitati diagnosticarea
tardivi, dupa multe investigatii, lucru care are consecinte
dezastruoase 1n 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 Romania nu este o procedura obligatorie.

Prin facilitarea diagnosticului precoce si a accesului

la tratament presimptomatic nu numai ca se poate
imbunitati 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 societitii si ceea ce
afecteaza familia cu siguranti afecteaza si societatea.

In acest scop, in luna august, dedicata constientizarii

amiotrofiei spinale, am amplasat patru panouri in Bucuresti

pentru a creste awareness-ul asupra SMA.
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STANFORp
INTVERSITy

Acum 40 de ani, cand s-a nascut Elena, speranta de viata
pe care o primea un copil diagnosticat cu SMA tip 2 era
de cel mult 14 ani. Nu exista un tratament, nu existau
protocoale de ingrijire, nu exista o constientizare la
nivelul societétii despre aceasta afectiune geneticd, care
sa facd integrarea acestor copii, dintre care unii deveneau
adulti invalizi, intr-un mod benefic pentru toata lumea.

Elena s-a niscut intr-o familie cu patru copii, dintre care
toate cele trei fete afectate de SMA. Pe prima surioard nu
a cunoscut-o, a murit la varsta de doi ani. Dupa fratele

ei, s-a niscut cealaltdi sord mai mare a Elenei. Intre ele

nu era decat o diferentd de un an si doud luni, amandoud
aveau SMA tip 2, insd inima surorii mai mari s-a oprit la
13 ani, din cauza unei riceli care i-a cauzat insuficienta
respiratorie. Acela a fost momentul de cotitura in destinul
Elenei, cand a inteles ci lupta pentru viatd merita orice
sacrificiu.

A devenit o femeie frumoasa cu SMA, care s-a indragostit,
s-a casitorit, dar céreia I se spusese cd nu poate avea
copii. Ar fi putut s-o coste viata, si pe a ei, si pe a copilului
nendscut. Medicii toti ar fi trimis-o de urgentd pe masa
de chiuretaj. Cu toate cd lua contraceptive, a rimas totusi
insarcinata. Pentru ea, a fost un semn ca viata trebuie
sd-si continue cursul. Luptandu-se cu un sistem medical
rigid, Elena a decis si a reusit sa {ini sarcina pana la
termen si sa nasci o fetitd sdnatoasa.

La a doua fetitd, Elena a facut screening-ul la nastere.
Cand a aflat ca este doar purtitoare, a plans de usurare
si de recunostinti. Elena e exemplul viu cd SMA nu
este si nu trebuie si fie 0 condamnare la singuratate si
resemnare.

Copii cu SMA se nasc si se vor mai naste inca. Sa le facem loc in

viata noastra, sa nu le limitam existenta, sa nu le amputam visurile.

Adevarata constientizare inseamna sa le recunoastem dreptul la o

viata implinitd, oricum ar fi aceasta viata.
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Abuocscy,

CC

Tratamentele actuale, de care
ne bucuram ca exista, trebuie
administrate cat mai devreme,
ideal in perioada neonatala. Cu
cat mai devreme, cu atat mai

bine, pentru ca timpul inseamna

neuronti.

Dr. Ioana Minciu

Planificarea si pregatirea pentru extinderea
programului de screening neonatal pentru SMA in
alte regiuni ale tarii.

Identificarea si atragerea de parteneri si sponsori
pentru a asigura resursele necesare pentru
implementarea si sustenabilitatea pe termen lung
a programului de screening neonatal pentru SMA.

Elaborarea si prezentarea rapoartelor privind
rezultatele programului de screening autoritatilor
din domeniul sanatatii.

Continuarea dialogului si advocacy-ului cu
autoritatile din sanatate si alte parti interesate
pentru a promova includerea screening-ului
neonatal pentru SMA in programele de sanatate
nationale si pentru a asigura finantarea si
implementarea pe scara larga a programului in
toate maternitatile din Romania.

0O 8 Nevoile specifice ale copiilor si adultilor cu SMA

Copiii cu SMA invalizi au nevoie pe
tot parcursul vietii de echipamente
ortopedice esentiale: corsete, orteze,
carucioare, verticalizatoare si altele.
In cazurile mai severe, ei pot avea
nevoie si de dispozitive care sa ii ajute
sa respire, sa tuseasca sau sa li se
aspire secretiile. Toate acestea sunt
extrem de costisitoare, iar sistemul
de sanatate acopera o parte infima,
aproape nesemnificativa, din aceste
nevoi medicale complexe.
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Ne mandrim cu copiii din Familia SMA!
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Ne mandrim cu copiii din Familia SMA!
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09 Parteneriate

Atunci cand se naste un copil cu dizabilitati, lumea primeste oportunitatea de a-si arata
adevarata esenta a spiritului uman. Sau, cum spunea un om intelept: , O societate este
Jjudecata dupa felul in care isi trateaza cei mai vulnerabili membri.”

Menirea asociatiei nu este doar aceea de mediator Ne-am conectat cu sponsorii i donatorii nostri la nivelul
intre nevoile pacientilor cu SMA si cei care au resursele valorilor umane fundamentale, in care a oferi ajutor
necesare de a-I ajuta, ci si de catalizator pentru este legea nescrisa a omeniei. Si i-am adus langa noi, in
comunitatea SMA. Familia noastri, ca sa sustinem impreuni cauza celor

care au nevoie de mainile si picioarele noastre pentru a
putea merge mai departe in viata.
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Online

KNIGHTS

@ELECTRIX:  RuELA  E2scat sistem

comimpex

Group

™

/AN M G SALTSIB

AGMI|

-
’ S 0 F M E D I C - Nestor Nestor Diculescu Kingston Petersen )

IIFF Sav I HG IMNNOVATION Legal & Tax

PROTECTORS
1. AGRIDOR 18. AMS TRADING 2000
2. ENVOGUE RESIDENCE 19. CIKA SRL
3. VASCO FOREST 20. SC ELCOMOD CONTROL SRL
4. NIDIS 21. SC ILF CONSULTING ENGINEERS ROMANIA SRL
5. VORA INVEST 22, GE ROM SIM SALES
6. ART INSTAL 23. ELECTROMEC SA
7. ASOCIATIA TWNKL 24. SUNIMPROF ROTTAPRINT
8. SC ALUTI AGRO 25. KOMAROM TRADE INVEST SRL
0. AGROVET SA 26. TRANSEURO
10. SMITH SMITH 27. CABINET DE AVOCATURA RODICA CHERCIU-CALIN
11. SC WIN IMPEX 28. CAVAR L & I IMPEX SRL
12, WEST BEVERAGES 20. INSTGAZ
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10 Transparenta sponsorizarilor
din domeniul sanatatii

La Asociatia Familia SMA, considerim transparenta o valoare esentiali. In conformitate cu Legea
95/2006, art. 814, publicim pe site toate declaratiile de sponsorizare primite de la entititile mentionate in lege
sile depunem anual, asigurand astfel o transparent totala.

Articolul 814 Legea 95/206

(1) Producdtorii, detindatorii de autorizatii de punere pe piatd sau reprezentantii acestora in Romania si distribuitorii angro si en detail de
medicamente, dispozitive medicale, tehnologii si dispozitive asistive si materiale sanitare au obligatia sa declare Ministerului Sanatatii si
ANMDMR, dupd caz, toate activitdtile de sponsorizare, precum si orice alte cheltuieli suportate pentru medict, asistenti medicali, organizatii

uuuuuu

ministrului sandtatii.(la 21-11-2022, Alineatul (1) din Articolul 814, Capitolul VIII, Titlul XVIII a fost modificat de Punctul 11, ARTICOLUL
UNIC din LEGEA nr. 310 din 17 noiembrie 2022, publicata in MONITORUL OFICIAL nr. 1117 din 18 noiembrie 2022 )

(2) Obligatia prevazuta la alin. (1) revine si beneficiarilor activitdtilor de sponsorizare, medici, asistenti medicali, organizatii profesionale,
organizatii de pacienti si orice alt tip de organizatii care au activitati in domeniul sanatatii.

(3) Formularele de declarare a activitatilor de sponsorizare prevdzute la alin. (1) st (2) se aproba prin ordin al
ministrului sandatatii.

(4) Informatiile declarate in formularele prevdzute la alin. (3) se publica pe site-ul ANMDMR, al entitatilor care acorda pldatile,
sponsorizarile sau celelalte avantaje, precum si al beneficiarilor acestora.

(la 01-03-2018, Alineatul (4) din Articolul 814 , Capitolul VIII , Titlul XVIII a fost modificat de Punctul 47, Articolul I din ORDONANTA DE
URGENTA nr. 8 din 22 februarie 2018, publicatd in MONITORUL OFICIAL nr. 190 din 01 martie 2018)

Ewopharma Romania — 135.175 lei

Roche Romania — 72.050 lei

Novartis Pharma Services Romania — 50.000 lei
Antisel — 35.000 lei

Pharmactive Distribution — 25.000 lei

Zenyth Pharmaceuticals — 15.000 lei

Air Liquide VitalAire — 15.000 lei

Sof Medica — 5000 lei

AMS 2000 Trading Impex — 3000 lei

Tunic Prod — 1000 lei

In anul 2024, Asociatia
Familia SMA a primit

sponsorizari si donatii
din partea urmatoarelor
companii farmaceutice si

companii producdtoare sau

O 0N oy @1 R G0 o =

distribuitoare de dispozitive

[y
e

medicale, dupa cum urmeaza:

11 Retea de sprijin si colaborare

INSTITUTUL CLINIC FUNDENI, CLINICA DE NEUROLOGIE “MARES-BULANDRA”
Centrul National Clinic de Recuperare Neuropsihomotorie Copii “Dr. Nicolae Robdnescu”
Spitalul Clinic de Psihiatrie Prof. Dr. Alexandru Obregia, Sectia de Neurologie Pediatrica
Spitalul Clinic de Copii Dr. Victor Gomoiu, Sectia de Neurologie Pediatrica

Centrul Regional de Geneticd Medicala Bihor

ASOCIATIA WERDNIG HOFFMAN

AL
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12 Modalitiati de implicare

Ceea ce facem pentru altii, pentru noi facem. Si acesta e un adevar foarte puternic
si profund, dar pe care-1 pierdem din vedere daca viata noastra nu e amenintata.

PERSOANE FIZICE

FINANCIAR

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

MATERIAL

COMPANII

Donatii de
Contract de
. produse sau
sponsorizare . e
servicii

Prezentarea
cauzei catre

angajati
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Date financiare

9%
Formulare 230:
107.347 lei

9.6%

Alte venituri:
115.460 lei

6.3%
Donatori individuali:
76.143 lei

Total cheltuieli:
954.027 lei

3%
Awareness si comunicare:
29.348 lei

8% Alte cheltuieli (campanii de

beneficiarilor). - '77.703 lei

5%
Reda-mi increderea:
51.618 lei
35%
8% Kinetoterapie

Screening neonatal: Recuperare medicala:

75.500 lei 336.383 lei

10%

Fundraising si comunicare: 95.706 lei

9%
Reda-mi
independenta:
82.608 lei




Va multumim!



Conturi bancare:
RO47BTRLRONCRT0502746901 | RO94BTRLEURCRT0502746901

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

www.familiasma.ro



