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Raport privind accesul pacientilor cu boli rare la servicii medicale in perioada pandemiei:
http://www.bolirareromania.ro/sites/default/files/Evaluarea%20sondaj%20Pacientii%20c
u%20boli%20rare%20din%20Romania%20in%20perioada%20Covid-19 0.pdf



http://www.bolirareromania.ro/sites/default/files/Evaluarea%20sondaj%20Pacientii%20cu%20boli%20rare%20din%20Romania%20in%20perioada%20Covid-19_0.pdf

Rolul pacientului s-a schimbat
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Implicarea pacientilor

1. responsabilizarea pacientului
2. participarea pacientului
3. angajamentul pacientulul
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Ingrijiri centrate pe pacient?
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adults
of rare diseases of rare diseases have ! .
are inorigin treatment
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of sick different types of rare diseases and COMMON DISEASES OF
never reach 5th birthday disorders GENETIC ORDER

Gaucher Disease
Huntington’s Disease
Hemophilia

° Parkinson’s Disease
) ) Phenylketonuria
rphan Diseases

Cystic Fibrosis

Down Syndrome

® Neglected Diseases: Rare diseases and tropical diseases. Alzheimer’s Disease
/ SCID: Severe Combine Immunodeficiency
: . Achondroplasa
® Any disease that affects a small percentage of the population. Autism
- Others

® About 250 new rare diseases are discovered each year.
® Medical literatures describe about 7000 rare diseases ; in that 650 have

received official designation as rare diseases (Europe)
® The known rare diseases include :

Autoimmune Diseases, Cancer Types, Communication Disorders,

Cutaneous Conditions, Endocrine Diseases, Eye Diseases And Disorders,

Genetic Disorders(80% ), Infectious Diseases, Intestinal Diseases,

Neurological Disorders.

RE DISEASE



Programul National de Boli Rare

Nu exista un registru national de boli rare!!!!

a) numar de bolnavi cu boli neurologice degenerative/inflamator-imune forme cronice: 200;
b) numar de bolnavi cu boli neurologice degenerative/inflamator-imune forme acute — urgente
neurologice: 170;
c) numar de bolnavi cu scleroza laterala amiotrofica: 660;
d) numar de bolnavi cu osteogeneza imperfecta (medicamente): 25;
d.1) numar de bolnavi cu osteogeneza imperfecta (tije telescopice): 10;
e) numar de bolnavi cu boala Fabry: 30; v - e g%
f) numar de bolnavi cu boala Pompe: 10; Bolile rare in Romania
g) numar de bolnavi cu mucopolizaharidoza tip Il (sindromul Hunter): 20;
h) numar de bolnavi cu mucopolizaharidoza tip | (sindromul Hurler): 6;
i) numar de bolnavi cu afibrinogenemie congenitala: 1;
j) numar de bolnavi cu sindrom de imunodeficienta primara: 150;
k) numar de bolnavi cu HTAP tratati: 450;
[) numar de bolnavi cu mucoviscidoza (adulti): 125;

m) numar de bolnavi cu mucoviscidoza (copii): 390; ' laEisson booamd mindofrtd:
n) numar de bolnavi cu epidermoliza buloasa: 90; pacienti din 10.000

o serscen <bt towth pogclatis

0) numar de bolnavi cu sindromul Prader Willi: 20;

p) numar de bolnavi cu polineuropatie familiald amiloida cu transtiretina: 15;

g) numar de bolnavi cu scleroza sistemica si ulcere digitale evolutive: 140;

r) numar de bolnavi adulti cu purpura trombocitopenica imuna cronica splenectc~i-~* -
nesplenectomizati: 85; ; ;

s) numar de bolnavi cu hicu scleroza tuberoasa: 35;

u) numar de bolnavi cu fibroza pulmonara idiopatica: 85;

v) numar de bolnavi cu distrofie musculara duchenne: 20;

w) numar de bolnavi cu angioedem ereditar: 89;

X) numar de bolnavi cu neuropatie optica ereditara Leber: 7;

y) hemofilie + talasemie: 1100 + 200

Majoritatea pacientilor sunt in continuare nediagnosticati!!!
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Provocarile bolilor rare
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Accesul la informatii despre boli si despre consecintele lor
P 1 AEsP ' O RARE DISEASEGS

asupra vietii
A RARE DISEASE IS ONE THAT AFFECTS FEWER THAN

Resurse limitate si numar mic de experti 200.000 ANERICANS AT ARY GMN THE
Lipsa tratamentului & ghidurilor de bune practici ﬂ @@ %ﬂ C&%“:%@}
Dificultati de comunicare si transfer al informatiilor / ' }

cunostintelor intre serviciile de diagnostic si ingrijire

> 90% din bolile rare NU AU TREATMENT!

What is a Rare Disease?

- Rare Diseases are life-threatening'or

chronically debilitating diseases with & ._
a low prevalence and a high level of complexity™
- 6000-8000 rare disease have been identified

- 80% are of genetic origin & 50% affect children

- No cure exists and for the vast majority




Cum ne inteleg cei din jur?

Participarea pacientilor

Give!me special treatment! This is Equality This 1s Justice




De ce avem nevoie de servicii specializate?

Health
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v" 30.000.000 de oameni afectati de boli rare in UE, ceea ce reprezintd peste 8% din
populatie, 1 din 17 persoane la nivel european

v’ Definitie: (5/10.000 europeni)

v" au fost identificate intre 6.000 si 8.000 de tipuri de boli rare la nivel mondial

v' 80% din bolile rare sunt de cauza genetica

v' 75% din aceste boli afecteaza copiii

v' > 95% din bolile rare nu au incd tratament nicdieri in lume

v 9din 10 pacienti nu beneficiazd de un tratament adecvat pe fondul lipsei

diagnosticului sau diagnosticarii tardive
v In Romania trdiesc peste 1.000.000 de pacienti cu boli rare
v" >350.000.000 la nivel global!



Infiintare — 2003

Conferinta IPWSO NZ -2004
Conferinta PWS Germania

Centrul de informare pt. BR 2005
WWW.apwromania.ro

WWW.rjrd.ro

Congresul Balcanic de endocrinologie — 2005

Conferinta mondiala PWS si BR — Cluj 2007;

-Lansare ANBRaRo - 2007
-BoD Eurordis, IPWSO ->2007

- Acord de parteneriat MS: 2008, 2013;
-capacitate de cercetare ANCS;

-Implementare proiect NoRo:

-Centrul NoRo, acreditat atat pt.servicii sociale cat
si medicale;

-www.edubolirare.ro, cursuri autorizate pt.
specialisti ;

Centrul NoRo (www.eucerd.eu)

Proiect NoRo — Frambu, parteneriat pentru viitor

Comisia de acreditare a serviciilor sociale;

- Premii: Gala Societatii Civile, Medica Academica,
Femeia anului; Gala COPAC 2017;

- Europeanul lunii, decembrie 2012

- Innovation in health 2016

- Arhitect al binelui 2017

Lansare ANBRaRo

Conferinta nationala de boli rare — nov.2007

Ziua Bolilor Rare (2008 - 2013)
2014 — Tema: Joining together for better care;

Parteneriat pt. PNBR

Primul program national de BR — 2008;

Conferinte Europlan 2010, 2013;

Congresul Balcanic de boli rare — 2009;

Conferinta Europeana de boli rare 2011;
2013 — www.aspac.ro;

2013 — PNBR in SNSP;

2014 - CNBR;

Prezenta permanenta la nivel european;
EURORDIS, EUCERD;

Joint Action for Rare Diseases

Proiect ColaboRARE
www.radionoro.ro

CNBR MS, EUCERD

2013 — PNBR —inclus in Strategia Nationala de
Sanatate ;

Gala CMR - Proiectul cu cel mai mare impact

Gala COPAC - Pentru colaborarea cu toti stakeholderii

lulie 2011 — lansare

Sept. 2011 — campania de informare
privind LMC

Nov.2011 — grup de pacienti cu LMC la
centrul NoRo

Dec. 2011 — www.arcrareromania.ro

2012 — Campania “Adriana exista” ZBR

Partenriat pentru organizarea de
videoconferinte

Sept. 2013 — workshop LMC

Grupuri de pacienti

Proiect de dezvoltare organizationala
EPF

Strategie 2014 — 2020;

Scoala de boli rare pentru jurnalisti

Membrii COPAC
Vocea pacientilor
Gala Adriana Exista


http://www.apwromania.ro/
http://www.rjrd.ro/
http://www.arcrareromania.ro/
http://www.edubolirare.ro/
http://www.eucerd.eu/
http://www.aspac.ro/
http://www.radionoro.ro/
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v’ Proiect de solidaritate privind bolile rare

v’ Europlan - PLANUL NATIONAL DE BOLI RARE !!1
v’ Ziua Bolilor Rare: 2008 - 2018

v’ Parteneri: NoRo, Acces — Abilitate

v’ Proiect ColaboRARE, finantat de EEA grants

v" Radio NoRo si Scoala de BR pentru jurnalisti

v’ Proiecte de dezvoltare organizationald
v' Erasmus / CREDIBLE
v’ www.radionoro.ro

(> ANBRaRo

ALIANTA NATIONALA penteu
BOLI RARE ROMANIA

Initlativa & ® organizatil de pacient] ol speciafistl,
2 Institutli de stat 5i o finantare CIT Trust
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Suna la tel: 0260-611.214

sau e-mail: office@apwromania.ro
si anunta-ne!
Am putea sa il ajutam.
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http://www.radionoro.ro/

Ministry of Labour

Ministry of

and Social Justice Health
National Apency for

el escines el
National mnummr the llillllllill Health
".'.'.‘:ﬁ:ﬂ'&:'.:‘:u“.'ﬂlﬁi‘..“' _. '“‘““’““' fosse

National Council for
Rare Diseases
D | RARE “ d ‘ Romaman
DISEASES R3S
| INTERNATIONAL NatiomalAtliance
AEURORDIS & INITIATIVE 'or

I Rare DiSeases “

ASHOKA

* *** / Romanian RO-NMCA-ID

Prader Willi Association RoNetwork Multiple Congenital
Abnormalities with ID
W Resource Center for

are Diseases NoRo 1
EURORDIS g

) "\ European
o
% Reference

RARE DISEASES EUROPE En“ I'".Incn .°" fq‘ffl‘ﬂ“lﬂ‘f alence
I ( N
#RGCcr NoRM =
e SR
Romanian Rare Cancer v Centerso Public and private
Associati ~ 4= | Case Managers
soctafion @ N [B(DBHISGJ social services
AGRENSKA &
o
g
(1]
§ FRAMBU n:) [HBSIIﬂllsilliliW Grouns} [communitu NIII'S&S]

f




De ce si cum sa ne implicam?

a ™
INFORMARE: websituri: www.apwromania.ro
CNAS www.arcrare.ro, www.bolirareromania.ro; www.eurordis.org;
www.rarediseaseday.org;
ﬂ FORMARE( eLearning): www.edubolirare.ro,
RETETA ELECTRONICA . 1 1 1
< > K@ www.aspac.ro; webinare, workshopuri, conferinte
‘ m COMUNICARE: www.radionoro.ro, Facebook,
il RSB e Blog, campanii online (blogging), www.rjrd.ro, sistem de
videoconferinte;
ELIBERARE MEDICATIE
SERVICII: Face2Gene, MIRA Rehab,
mc.em London Medical Database, Registrul NoRo, HelpLine NoRo
9 ~ RD Connect: www.rdconnect.org,

https://www.rareconnect.org
https://cpms.ern-net.eu

Eurordis Network of Helplines
CoE, RO-NMCA ID; ERN ITHACA, RareResourceNet



http://www.apwromania.ro/
http://www.arcrare.ro/
http://www.bolirareromania.ro/
http://www.eurordis.org/
http://www.rarediseaseday.org/
http://www.edubolirare.ro/
http://www.aspac.ro/
http://www.radionoro.ro/
http://www.rjrd.ro/
http://www.rdconnect.org/
https://www.rareconnect.org/
https://cpms.ern-net.eu/

Pacienti cu Miastenia Gravis (ORPHAS89)

Registru electronic de pacienti al Centrului NoRo

Pacienti cu Prader Willi

Pacienti cu SM (ORPHA802)

ne- Diagnostic ne Diagnostic Alte X nr- Dingnostic  Alte
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Cancere rare - registru NoRo

Acasa » lista-pacienti-cancere-rare

lista-pacienti-cancere-rare
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www.edubolirare.ro
WWW.aspac.ro

DESPRE NOI ¥ INFO BOLIRARE ¥

| ADMINDMB

* My account

> Create content
* User list

> Administer

* Log out

* My points

* Users by points

Video APWR

Interviu Dr. Ruxandra
Draghia-Akli

Spot ARCrare

Film realizat de Pagina
medicala la Centrul
NoRo

VIZITATORI
© ONLINE

There are currently 1
user and 0 guests online.

www.edubolirare.ro  [RETEISEH
LISTA CURSURILOR

CALENDARUL

CURSURILOR

3017 reads

RAPORT Conferinta Bilaterala Romania-Norvegia

hito /www bob ro/conferinta-bilaterala 2014
146 reads
I ) C

RARE in continuare...

Sun, 03/03/2013 - 13:30 — admindmb

RARE in continuare...

INTERACTIVE

>

Cursuri

SUPORT CURSURI

> Animator soclo-educativ

> Asistent personal pentru
persoane cu handicap grav

> Evaluator de competente
profesionale

> Lucrator prin arte combinate
> Managementul in boli rare

> Nutritia in bolile genetice

> Pedagog de recuperare

CURS GRATUIT: Metode i tehnici
de integrare a persoanelor cu
dizabilitati

Criteriile de desemnare a Centrelor
de Expertiza la nivelul Uniunii
Europene

Seminar pe probleme de
neurochirurgie pediatrica

) 4 LINKURI UTILE

Asociatia Prader Willi din
Romania

Romanian Jurnal of Rare
Diseases

Cursul Managementul voluntarilor
Am Inceput Inscrierile Cei interesati pot sa se Inscrie pana Ia data de

asociatiile de pacienti

Recomandare curs

N
CURSUL
P |

adecvat al voluntarilor ofera resurse pentru

Resurse
Managementul proiectelor Legislatie
Saplamana aceasta va atragem atentia esupra Man agementu | o} roiectelor
cursului Scrierea si Managementul Proiectelor, curs
e et v Managementul voluntarilor
competenie cu ajutorul cirora se pot materializa i § . .
idoi, 5o pot satisfaco navoilo existonto alo Comunicare si Relatii Publice

comunitati sau ale organizajiilor
AMadia

Nutritia in bolile rare

invatat principale categorii de alimente necesare pentru o dieta sanatoasa. invatati
cum sa evaluati starea de nutritie a copilului, care sunt principalele boli genetice de
metabolism, care sunt cauzele si principalele modalitati de preventie si tratament
al malnutritiei §i al obezitatii.

N |

Tip curs: OnLine Durata: 18 ore (»}

Managementul in boli rare

Tnvatati cum sa depistatati si sa urmariti un pacient cu o boala rara, cum s efectuati
consultul genetic predictiv si de specialitate, care sunt modele de transmitere a
ereditatii normale si patologice in generatii, cum sa interpretati unele fenotipuri
in relatie cu suspiciunea de boala genetica, care sunt posibilitati terapeutice si
profilactice in bolile genetice, care sunt principalele aspecte de bioetica medicala
in bolile genetice rare, in lumina legislatiei europene.

Tip curs: OnLine Durata: 18 ore (»}

Asistent personal al persoanei cu handicap grav (cod COR 513304)

Invatati cum sa asigurati ingrijirea si protectia adultului cu handicap grav sau
accentuat la domiciliul acestuia, precum si cum sa asigurati conditii pentru
implicarea persoanei cu handicap in activitate, in situatii de viata reale, pentru
participarea la viata comunitatii si exercitarea tuturor drepturilor cetatenesti.

Tip curs: Bleanded  Durata: 90 ore (»}

(" Animator socio-educativ (Cod COR: 511307)

Tnvétati cum s& aplicati diverse practici si tehnici de animatie in grup, in cadrul unor
proiecte generale de animatie sociala, sportiva, educativa destinate unui public
specific: copii §i tineri institutionalizati, copii si tineri din cadrul centrelor de
urgenta, copii ai strazii, copii si tineri cu dizabilitati, copii si tineri aflati in
dificultate, etc.

Tip curs: Bleanded  Durata: 54 ore (=)

( Pedagog de recuperare (Cod COR: 333003)

invatati metodele si tehnicile de ingrijire si ocrotire a persoanele cu cerinte
speciale, prin proiectarea, organizarea, desfasurarea, monitorizarea si evaluarea
activitatilor de stimulare si recuperare specifice. Invatati cum sa stimulati si sa
formati deprinderi de autonomie personala si sociala la persoanele cu cerinte
speciale, cum sa promovati i sa respectati drepturile si interesele beneficiarului,
cum sa actionati pentru incluzil acestuiainc

Tip curs: Bleanded  Durata: 54 ore (=)

Lucrator prin arte combinate (cod COR 513905)

Tnvatati cum si oferiti servicii de stimulare/dezvoltare prin miscare, artd, muzica,
joc, teatru pentru persoane cu cerinte speciale, promovand i respectand
drepturile beneficiarilor de servicii sociale dandu-le valoare ca indivizi §i ajutandu-i
sa capete incredere in sine.

Tip curs: Bleanded Durata: 54 ore [»]

Evaluator de competente profesionale (cod COR 241219)

Tnvatati cum sa planificati si s organizati activitati de evaluare de competente, s&
inregistrati sisaraportati rezultatele evaluarii, sa efectuati evaluarii, sa analizati
informatiile obtinute in timpul evaluarilor si sa luati decizii privind performanta
profesionala a celui evaluat.

Tip curs: Bleanded Durata: 54 ore [»]

(" CURS GRATUIT: Metode si tehnici de integrare a persoanelor cu dizabilitati

i

AL ",‘ ey Tnvatati cum sa planificati, organizati si si desfasurati activitati de socializare cu
e 4 B scopul integrarii in comunitate a persoanelor cu dizabilitati, indiferent daca
=Y acestea sunt generate de o boala rara sau nu.

i i

Tip curs: OnLine Durata: 2 ore Qo
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ACASA » DESPRE NOI * BIBLIOTECA » RETEAUA DE RESURSE PENTRU BOLI RARE ¢ EVENIMENTE * CONTACT

Asculta Radio NoRo - Vocea Pacientilor

ParticipRARE este un website al Aliantei Nationale pentru Boli Rare Romania (websitul aliantei este
www.bolirareromania.ro)
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Continuitatea ingrijirii

v'Servicii medicale complexe

v'Servicii sociale

v'Servicii de educatie / instruire
v'Tranzitia de la copil la adult
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Provocari:

1.
2.
3.
4.
5.
6.
7.
8.
9.

Inter(multi)disciplinaritate

Schimbari la nivel politic

Lipsa cadrului legislativ pentru ingrijirea integrata

Comunicare dificila intre diversii factori interesati

Functionarea si continuitatea finantarii serviciilor

Standarde de calitate si standarde de cost necorelate

Complexitatea cazurilor determina “evitarea abordarii lor”

Nu exista registru national de boli rare

Multi pacienti traiesc izolati, fara acces la serviciile de care au nevoie

Infrastructura de sanatate si cea sociala sunt deficitare

# echipa

MILITARY




Implicarea pacientilor

v'Vocea pacientilor este tot mai bine auzita

v'Campanii concertate de Ziua Bolilor Rare la nivel international
v'Platforme intersectoriale de colaborare create
v'Colaborarea membrilor ANBRaRo la nivel national

v'23 de Centre de Expertiza acreditate

v'Cooperarea in Retelele Europene de Referinta

v'Standarde si ghiduri de ingrijire comune la nivel EU in lucru
v'Infrastructura IT si resursa umana bine pregatita
v'Colaborare cu specialistii

v'Servicii sociale specializate (NoRo) recunoscute international
v'Initierea unei retele de centre de resurse RareResourceNet
v'CPMS - Clinical Patienyts Management System
v'Permanenta actualizare a listei de medicamente inovatoare
v'Ingrijire transfrontaliera



Proiectul INNOVCare

Proiect de inovare pentru ingrijirea bolilor rare

Parteneri:

v'Ministerul Sanatatii si a serviciilor sociale din Spania
v'Finovatis — Centru de cercetare din Franta

v IER - Institut de cercetare economica din Slovenia
v'EURORDIS - Organizatia europeana a pacientilor cu boli rare

v APWR - Asociatia Prader Willi din Romania (Centrul Resursa
NoRO)

v'CJSJ — Consiliul Judetean Salaj
v'ZS| — Centrul de inovare sociala din Austria
v'Karolinska Institute




InnovCare

dProiectul finantat de UE a dezvoltat si testat
un traseu de ingrijire holistica, personalizata
cu scopul consolidarii parteneriatelor dintre
furnizorii de servicii - publice, private si ale
societatii civile.

AModel inovativ al traseului de k
ingrijire!!!

dTraseul inovator de Tingrijire a implicat

conectarea serviciilor de sanatate cu W
serviciile sociale si de suport pe care le % J}Q
folosesc zilnic persoanele cu o boala rara si &3,4‘:’1

familiile lor (educatie, transport, timp liber,
etc.), asigurand transferul de informatii si
expertiza intre furnizorii de servicii.




Nu exista boli, exista pacienti!
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Ingrijirea integrata

Best practice
guidelines

Training and
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Importanta proiectului

v'Persoanele afectate de boli rare, cu dizabilitati severe si complexe
au multe nevoi specifice din diferite domenii de asistenta si au
nevoie de ingrijire integrata, coordonata

v'Un nou model holistic de ingrijire centrat pe pacientii cu boli rare
in judetul Salaj, cu posibilitatea folosirii modelului in alte domenii
(persoane cu dizabilitati, persoane afectate de boli cronice...), si in
alte state membre

v'Parteneriate pe termen lung intre institutiile publice, entitatile
private, si organizatiile societatii civile

v'Date despre impactul economic si social al modelului si informatii
cu privire la analiza cost-beneficiu a modelului propus.
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Ziua Bolilor Rare
Arata ca esti rar! Arata ca iti pasa!

2019, Zalau

Va asteptam!!!

Alinaga Notjonsti SRGM (/ y -
I?[; e hore §S°°5.“'“u . ///N’f/ﬁff’f’
Alianta Nationala pentru Boli Rare Romania - ANBRaRo
in parteneriat cu Societatea Romana de Genetica Medicala
va invita la
Scoala de Boli Rare pentru Jurnalisti

editia a Vill-a

la Timisoara, 17-20 septembrie 2019.

Tema principala din acest an: Cand trasaturile iti tradeaza boala...
Despre diferite trasaturi ale fetei si corpului care sugereaza anumite boli rare care pot fi diagnosticate.
Identifica trasaturile care ii dau de gol pe pacienti, afla mai multe despre bolile rare respective si
despre rolul pe care il joaca genetica in procesul de diagnosticare si tratament al acestora.

Stimati colegi si parteneri,
va invitam sa fiti alaturi de noi la

European Project for Rare Diseases National Plans Development

la Zal&u, in zilele de 24-25 octombrie 2019!
‘ Inscrierile se fac pe emailul office@bolirareromania.ro




Multumesc!!!!

nf)

Alianta Nationala
pentru BO“ Rare ROMANIA



https://www.youtube.com/watch?v=hIgOXHdcLjg

