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1a boli orrare

Tn ultima zi & lunii februarie, organizafia EURORDIS (Rare Diseases

RARE

Europe) ?i allante nafionale din intreaga lume marcheaza, pentru a opta oard | _DlSEASE
consecutly, Ziua bolior rare, cugcopul de a oreste gonstientizarea problematicii DAY
acestor boli in randul publiculul, decidentilor politici, autoritajlior publice,

reprezentantilor industriel, cercetatorilor si profesionistilor din sénétate. In acest  IEEEEE 20rirumy
an, aceentul este pus pe viata cotidian4 a pacientilor cu boli rare, a familiilor lor |23 X
ﬁl a celor care di mgryesc. Pana Tn prezent au fost identificate peste 6.000 de |
oli rare diferlte, ce afecteaza mai mult de 30 de milioane de persoane doarpe  {&
. - continentul nostru, :

i Colectivul de la Institutul pentru
Ocrotirea Mamei si Copilului ,Prof. dr, Alfrad |
. Rusescu® Bucuresti a organizat, la |
25 februarle a.c., a saptea ediie a
" simpozionului dedicat acestei zile, cu tema
.Bolile rare: solidaritate medic-paci- -
ent-asociatll de pacienti®. Evenimentul,

Departamentul de geneticad medicald al

moderat dé dr. Vasiloa Pldlasu, doa s s sl TR ﬁ

spitalului, care a discutat despre tema : 2
campaniel din acest an dedicate bolllor rare, a cuprins prezentdri decazuricu astfel
- de afectiuni, diagnosticate s tratate la IOMOC. Prof. dr. loan Gherghina a subliniat
,dlfieul;é‘[lle de diagnostic intr-un caz de tulburare de sexualizare, la o fetita de
" 11 ani, lar dr. Adellna Dobre a descris un caz de boald Hirshprung sindromatica ou
transmiters familiald, Evolutia sub tratamentul de substituiie a doi frati diagnosticafi
cu mucopolizaharidoza de tip 1 a fost prezentaté dedr. Carmen:Navrea. Alte cazuri
Juate n disoutle: loter neonatal hemolitic prin deficit de glucozo-6 fosfatdehidro:
. S enazd (dr. Cristina Popescu), asplenie.gdr-. Alina Coca), sinovitd vilonodularé
or. Vasllea P! " ; dr. Alexis Oochino&, sindrom Oplitz G/BBB (dr. Oana Farkas), deficit de

r. Vasilica Pléiasu tetrahidroblopterin (dr. Florentina Moldovanu), fibrozachisticd la adult (dr. Justina
7 Stan), deficit congenital de glicozilare (dir. Marla Gica) $.8. 2

Psiholog Corina Bacaleatos a adus in atenfie calitatea vietll pacientilor cu boli rare. Acestia au fost reprezentafi-de
Alina TAtucl, de la Asociatia oamenilor micl, mama unui baiat cu acondraplazie, :
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