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Fémija juaj dhe kontrolli i té porsalindurit

Té dashur prindér,

Rajoni i Toskanés i ofron fémijés tuaj mundésiné ge té pérfshihet falas né njé program té
egzaminimit shendetesor té té porsalindurve.

Cfaré éshté egzaminimi i té porsalindurve?

Si pjesé e programeve té mjekésisé parandaluese, té gjithé té porsalindurit i nénshtrohen
analizave té thjeshta pa pagesé gé lejojné konstatimin e hershém té disa sémundjeve té
lindura.

Ligji kombétar nr. 104 05/02/92 ka parashikuar kontrollin e fenilketonurisé€, hipotiroidizmit
té lindur dhe fibrozés cistike.

Qé nga viti 2004, Rajoni i Toskanés ka shtuar edhe kontrollin e zgjeruar metabolik pér mbi
dyzet sémundje metabolike.

Ligji kombétar 167/2016 i béri kéto kontrolle té detyrueshme pér té gjithé té lindurit né Itali.

Me rezolutén rajonale nr. 909/2018, Toskana e ka zgjeruar kontrollin edhe pér tre
sémundje té ruajties lizozomiale dhe té imunodeficiteve té lindura thellesisht te
kombinuara dhe, me rezolutén rajonale nr. 796/2021, ka futur edhe kontrollin neonatal pér
Atrofiné Muskulore Kurrizore (SMA).

Pse egzaminimi i té porsalindurve?

Qéllimi i egzaminimit té té porsalindurve éshté identifikimi i disa sémundjeve té lindura
herét, para shfagjes sé& simptomave dhe me fillimin e shpejté té terapive specifike, pér té
parandaluar ose kufizuar démtimet serioze tipike té kétyre sémundjeve.

Si béhet?

Analizohen pikat e gjakut t¢ mbledhura nga njé gjilperé e vogél né thembrén e té
porsalindurit midis 48 dhe 72 oréve té jetés.

Pikat e gjakut depozitohen né njé letér thithése té vecanté té bashkangjitur né njé karton
gé pérmban té dhénat e té porsalindurit.

Jane parashikuar analiza shtesé né kategorité e vecanta té té porsalindurve, pér shembull
nése pesha e té porsalindurit éshté mé pak se gr. 2000 kérkohen tre marrje gjaku né 48
oré, né 14 dhe 30 dité.

Kartoni dérgohet né Spitalin Universitar Meyer (AOU) ku kryhen teste pér té gjithé ata gé
kané lindur né Toskané.

AOU Meyer i mban kartonet me pikat e gjakut t&€ mbledhura pér dhjeté vjet.
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Kur do t'i njihni rezultatet?

Nése i porsalinduri rezulton pozitiv né njé nga testet pér sémundjet e hetuara, ai do té
thirret pérséri nga vendi i lindjes ose gendra e egzaminimit pér teste té métejshme.

Rezultatet normale nuk raportohen, késhtu qé nése nuk ju therrasin do té thoté gé té gjitha
testet jané negative.

Kujdes: thirrja nuk do té thoté qé& fémija éshté i sémuré, por vetém se nevojiten
analiza té métejshme

Cilat sémundje zbulohen me egzaminim?

Hipotiroidizmi i lindur

Kjo ndodh pér shkak t& mungesés ose prodhimit té¢ pamjaftueshém té hormoneve tiroide
thelbésore pér zhvillimin dhe pjekuriné e sistemit nervor gendror dhe pér njé rritje normale
té fémijés.

Terapia konsiston né administrimin oral té tiroksinés. Diagnoza dhe trajtimi i hershém
lejojné zhvillimin normal té foshnjés.

Fenilketonuria dhe sémundje té tjera metabolike
Fenilketonuria ka gene sémundja e paré metabolike e kontrolluar tek té sapolindurit.

Kjo ndodh pér shkak té defektit té lindur té njé enzime gé pércakton akumulimin né trup té
fenilalaninés, e cila éshté njé nga pérbérésit e proteinave. Akumulimi i fenilalaninés éshté
toksik pér trurin. Trajtimi konsiston né njé dieté té varfér né kété substancé dhe lejon
zhvillimin dhe rritjen normale mendore. Né disa raste, terapia me ilage éshté e mundur.

Pérvec fenilketonurisé, egzaminimi éshté né gjendje té identifikojé mbi dyzet sémundije
metabolike, me njé instrument kompleks té quajtur spektrometria masive (LC-MS / MS).
Sémundjet metabolike jané njé grup i madh i sémundjeve gjenetike té shkaktuara nga
defekte metabolike. Simptomat mund té shfagen né ditét e para té jetés, por shpesh gjaté
vitit té paré ose mé voné, madje edhe né moshén e rritur. SEmundjet, nése nuk trajtohen
né ményré adekuate, mund té prekin organe dhe sisteme té ndryshme si sistemi nervor
gendror, zemra, mélgia, veshkat, |€kura, etj. né disa raste ato mund té shkaktojné vdekje
té papritur. Diagnoza e hershme lejon fillimin e hershém té terapisé dietike dhe / ose
ilaceve me njé pérmirésim té prognozés dhe cilésisé sé jetés.

Sémundjet metabolike gé i nénshtrohen shqyrtimit té té porsalindurve jané: defektet né
metabolizmin e aminoacideve, defektet né metabolizmin e acideve organike,
defektet né ciklin e uresé, defektet né beta-oksidimin e acideve yndyrore (aférsisht 1
foshnjé nga ¢do 2.000 preket) .
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Defekti i biotinidazés

Eshté njé defekt i lindur né metabolizmin e njé vitamine, biotina, e cila ¢con né defekt
kompleks té karboksilazés. Simptomat jané t& ndryshme dhe mund té pérfshijné vonesé
psikomotorike, konvulsione, defekte imune dhe ndryshime té lékurés.

Ekzaminimi vleréson aktivitetin e enzimés biotinidase. Terapia konsiston né administrimin
oral té biotinés.

Galaktozemia

Kjo krijohet pér shkak té njé defekti gjenetik gé shkakton grumbullimin e galaktozés né
trup, e cila rrjedh nga metabolizmi i karbohidrateve, me efekte toksike né organe té
ndryshme si mélgia dhe syri. Terapia konsiston né njé dieté pa galaktozé.

Fibroza cistike

Kjo sémundje shkaktohet nga njé defekt gjenetik gé¢ mund té shkaktojé, né ményré shumé
heterogjene, infeksione té mushkérive dhe ndryshime ne funksionin e tretjes (mostretje),
me c¢rregullime pasuese té rritjes. Preket njé foshnjé né 4000 té porsalindur té
shéndetshém.

Testi i shqgyrtimit bazohet né fillim né dozimin e tripsinés (njé proteiné me aktivitet
enzimatik) né njé piké gjaku. Né periudhén neonatale, nuk éshté e pazakonté té ndodhé
njé ndryshim i vilerave té tripsinés, interpretimi i té cilave kérkon kryerjen e testeve té
métejshme. Né njé numér té kufizuar té té porsalindurve éshté e késhillueshme qé té
béhet njé analizé e thelluar gjenetike (test gjenetik) pér té cilin do té kérkohet aprovimi juaj.

Diagnosa né kohé e sémundjes pérmes shqyrtimit né periudhé&n neonatale, zakonisht para
shfagjes sé simptomave, lejon pérmirésimin e zhvillimit mjekésor, parandalimin e shumé
komplikimeve dhe dhénien e késhillimit gjenetik familjes pér cdo shtatézani té ardhshme.

Pérvec terapisé simptomatike, né njé numér né rritje té subjekteve me fibrozé cistike tani
jané né dispozicion, ilace efektive kundér defektit themelor té sémundjes.

Semundjet e Magazinimit Lisosomal (LSD)

LSD -té ndodhin pér shkak té defekteve gjenetike té€ enzimave lizozomale me akumulimin
e substancave né lizozomet e organeve dhe indeve. Jané sémundje progresive dhe mund
té cojné né paaftési té rénda ose vdekje pak a shumé te parakohéshme. Ato ndryshojne
shume nga koha e fillimit, simptomat, rrjedhja klinike dhe keqésimi, madje edhe né
bréndési té sé njéjtés sémundje.

Sémundjet e pérfshira né egzaminimin e té porsalindurve né Toskané, me ané té dozimit
enzimatik né njé piké gjaku, jané tre: sémundja Pompe, sémundja Fabry,
mukopolisaharidoza e tipit I.
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Pér kéto sémundje, ekziston terapia zévendésuese e enzimave e cila ka ndryshuar
historiné e tyre natyrore dhe ka ndryshuar cilésiné dhe jetégjatésiné e pacientéve.

Né rastin e diagnostikimit pérmes egzaminimit neonatal, koha e fillimit té terapisé mund té
ndryshojé né bazé té defektit enzimo/gjenetik dhe fenotipit klinik.

Sémundja Pompe

Ajo éshté shkaktuar nga njé mangési e enzimés a-glukozidaza lizozomale acide e cila ¢con
né njé akumulim té glikogjenit vecanérisht né indet e muskujve kardiak dhe skeletor.
Manifestimet e sémundjes Pompe ndryshojné né kohén e fillimit (foshnjore, t&€ mitur ose té
rritur), llojin e pérparimit dhe keqgésimit te pérfshirjes sé muskujve.

Sémundja Fabri

Shkaktohet nga mungesa e enzimés a-galaktosidaza e cila ¢on né akumulimin e
glikosfingolipideve, vecanérisht né veshkat, zemrén dhe sistemin nervor me insuficencé
renale, kardiomiopati ose goditje né tru. Ekzaminimi neonatal né pérgjithési nuk konstaton
diagnozén tek femrat.

Mukopolisaharidoza e tipit |

Shkaktohet nga mungesa e enzimés a-lduronidase e cila ¢con né akumulimin e
mukopolisaharideve, vecanérisht né mélci, kocka, sy dhe sistem nervor. Né disa raste
mund té indikohet transplantimi i parakohshém i gelizave staminale hematopoietike

Imunodeficiencat kongjenitale té kombinuara té rénda (SCID)

Imunodeficiencat e rénda jané njé grup i madh i sémundjeve té rralla (mbi treqgind jané té
njohura sot) té gjitha té karakterizuara nga njé defekt né sistemin imunitar.

Fémijét me imunodefigciencé té réndé té kombinuar kongjenitale (SCID) lindin né dukje té
shéndetshém. Por pér shkak té defektit serioz té sistemit imunitar qé nuk i lejon ata té
mbrohen nga sémundjet infektive, ata mund té pésojné déme té rénda para kohe, té
pakthyeshme ose edhe té vdesin nga infeksionet gé jané té paréndésishme pér fémijét gé
kané njé sistem imunitar normal.

Ekzaminimi neonatal bén té mundur diagnostikimin e SCID-ve né ditét e para té jetés sé
foshnjés dhe mé pas, né rast dyshimi pér defekt imunitar, aktivizimin e terapisé pér té
shéruar sistemin imunitar duke mbrojtur foshnjén nga té gjitha infeksionet e mundshme.
Né shumé raste, terapité jané né gjendje ta kthejné fémijén krejtésisht té shéndetshém.

Egzaminimi béhet duke kérkuar molekula té quajtura TREC né njé piké té gjakut té
foshnjés. TREC-ét (T cell receptor excision circles) jané molekula té vogla gé prodhohen
gjaté zhvillimit dhe pjekjes sé gelizave T, té cilat jané shumé té réndésishme né funksionin
e sistemit imunitar. Nése sistemi imunitar éshté normal ai do té prodhojé shumé TREC;
anasjelltas, nivelet e uléta ose me mungesé te TREC-ave jané njé alarm dhe sugjerojné
gé sistemi imunitar nuk po funksionon si¢ duhet.
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Atrofia Muskulare Kurrizore (SMA)

Atrofia muskulare kurrizore (SMA) éshté njé sémundje gjenetike (rreth 1 foshnje né c¢do
6,000-10,000 preket) karakterizohet nga dobésia dhe atrofia progresive e muskujve. Ndér
format e ndryshme té sémundjes, SMA tipi | éshté mé seriozja dhe shfaget né muajt e
paré té jetés, me mungesén e pérvetésimit té aftésive motorike si¢ éshté kontrolli i kokés
dhe mbajtja e pozicionit ulur; ecuria éshté progresive, me vdekje mesatarisht né 8-9 muaj
té jetés né mungesé té terapive mbéshtetése. Terapia specifike (oligonukleotidet
antisense dhe terapia gjenetike) éshté akoma mé efektive sa mé herét té kryhet; terapia e
filluar né fazén para-simptomatike mund té lejojé arritien e fazave té zhvillimit motorik té
krahasueshme me ato té fémijéve té pa prekur.

Testi i egzaminimit konsiston né njé analizé gjenetike molekulare té gjenit SMN1 (prania /
mungesa e gjenit né homozigozitet) né ADN té nxjerré nga pikat e gjakut té kartonit.

Pér informacion mbi metodat e pérpunimit té té dhénave, éshté e mundur té konsultoheni me Informacionin né fagen
e internetit t& Kompanisé www.meyer.it/screeningneonatale.

Né rast té njé ekzaminimi pozitiv té té porsalindurve dhe diagnozés sé konfirmuar,
do t'ju sigurohet njé ecuri kujdesi dhe trajtimi i koordinuar nga AOU Meyer né
bashképunim me gendrén rajonale té lindjes, pediatrin e familjes dhe gendrat e
specializuara klinike pér trajtimin e patologjisé sé specifikuar té diagnostikuar.

Pér informacion
AOU Meyer
tel. 055 5662766 nga e héna né té premten, nga ora 12:00 deri né 13:00
e-mail screening@meyer.it
www.meyer.it
viale (rruga) Gaetano Pieraccini, 24 - 50139 Firence

Logot
Meyer - Shérbimi Shéndetésor / Rajoni - Departamenti Pediatrik
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