Ekzaminimi i té porsalindurve
Neugehorenen-Screening
Dépistage Neonatal
Screening Neonatale

Parandalim: Metodé e thjeshté - Efekt i géndrueshém

Pér cfaré béhen kéto ekzaminime?

Sémundjet kongjenitale (t& lindura)
gé zbulohen me ekzaminimin e té
porsalindurve, nése nuk trajtohen, ¢cojné né
démtime serioze té organeve té ndryshme,
veganérisht né zhvillimin e trurit, ose né
infeksione té rénda. Por né periudhén e
paré pas lindjes kéto sémundje nuk jané
ende té zbulueshme Klinikisht. Nése i
porsalinduri nuk éshté testuar, shenjat
tipike shpesh njihen vetém né muajt ose
vitet e para té jetés dhe trajtimi fillon me
vonesé; ndérsa fillimi i trajtimit né ditét e

Véshtrim historik

Né Zvicér, si né shumicén e vendeve
evropiane, té gjithé té& porsalindurit,
aktualisht rreth 87,000 né vit, ekzaminohen
pér sémundje té caktuara kongjenitale.
Falé nismés sé mjekéve pediatér, por edhe
falé bashképunimit entuziast t&€ mjekéve
obstetér, mamive dhe infermiereve né

para té jetés, né kéto sémundje, éshté i
njé réndésie t&€ madhe pér té parandaluar
démtimin e pérhershém. Falé ekzaminimit
té té porsalindurve, duke pérdorur metoda
moderne, sémundjet kongjenitale mund té
zbulohen menjéheré pas lindjes. Duhen
vetém disa pika gjaku, té cilat merren nga
thembra e fémijés né ditén e treté ose té
katért pas lindjes. Né njé rrip letre filtri,
kéto pika gjaku dérgohen né laboratorin
toné, ku i ekzaminojmé pér sémundjet e
méposhtme.

repartet e t€ porsalindurve, ky program
mbarékombétar, i cili €shté sjellé né cilésiné
e shkélqgyer gé éshté sot, funksionon gé
prej viteve 1960. Kostot e uléta té kétij
ekzaminimi serial (screening) mbulohen
nga té gjitha kompanité e sigurimeve
shéndetésore si pjesé e shérbimeve bazé.



1. Fenilketonuria (PKU)

Né shumicén e rasteve, nése nuk trajtohet,
kjo sémundje metabolike gon né démtime
serioze té trurit te fémija né rritie. Kjo mé
pas varet nga kujdesi dhe mirémbajtja
gjaté gjithé jetés. Megjithaté, nése
sémundja zbulohet né javét e para té jetés
dhe trajtohet me njé dieté té pérshtatshme,
fémija do té mbetet i shéndetshém.

Né PKU, aminoacidi dietik fenilalanina,
njé pérbérés normal i té€ gjitha proteinave
shtazore dhe bimore, nuk mund té
pérpunohet normalisht né trup. Formohen
produkte t& metabolizmit qé jané toksike
pér trurin. Dieta speciale pérmban vetém
njé sasi té vogél té fenilalaninés, e cila
parandalon pasojat e sémundjes.
Aférsisht njé né 8000 té porsalindur
shfag njé sémundje té tillé, me shkallé té
ndryshme té ashpérsisé.

2. Hipotiroidizmi

Né hipotiroidizém, njé ulje e lindur e
funksionit té gjéndrés tiroide, mungesa e
hormonit té tiroides, ¢con né njé ngadalésim
té té gjitha proceseve metabolike dhe né
kété ményré né njé démtim té réndé té
zhvillimit fizik dhe mendor. Megjithaté,
nése hormoni g€ mungon administrohet
¢do dité si tableté menjéheré pas lindjes,
garantohet normalizimi i proceseve
metabolike dhe, rriedhimisht, zhvillimi i

shéndetshém i fémijés.
Hipotiroidizmi éshté mjaft i shpeshté, duke
prekur njé né 3500 té porsalindur.

3. MungesaeAcil-CoAdehidrogjenazés
me zinxhir t&¢ mesém (Mungesa e
MCAD)

Mungesa e MCAD éshté njé grregullim
i trashéguar né zbérthimin e acideve
yndyrore né indin dhjamor. Kjo sémundje
shfaqget vetém kur trupi duhet té rikthehet
né rezervat e yndyrés pas periudhave té
gjata té agjérimit, té vjellave, diarresé dhe
temperaturés - pér shembull, né rastin e
infeksioneve té zakonshme banale né
fémijéri. Kjo shfaget me pérgjumje, vjellje,
hipoglicemi, me kriza konvulsive, deri
edhe me gjendje kome. Nése sémundja
éshté e pazbuluar, kriza e paré shpesh
pérfundon me vdekje.

Megijithaté, me masat e duhura paraprake

— shmangia e periudhave té gjata té

agjérimit dhe konsumimi i mjaftueshém

i ushgimeve té pasura me karbohidrate,

veganérisht né rastin e infeksioneve me

temperaturé — prognoza éshté e shkélqyer.

Mungesa e MCAD prek njé né 10,000 té

porsalindur.

4. Galaktozemia
Té porsalindurit me galaktozemi nuk mund
té tolerojné shegerin e quméshtit. Dieta e

tyre me qumésht con né démtime té rénda
té mélgisé, té veshkave dhe té trurit, si
dhe démtim té shikimit. Madje, disa fémijé
edhe mund té vdesin. Megijithaté, nése
sémundja njihet né ditét e para té jetés
dhe trajtohet me njé dieté té pérshtatshme,
fémija do té mbetet i shéndetshém.
Trajtimi konsiston né shmangien e rrepté
té galaktozés, njé pérbérés i laktozés qé
gjendet né quméshtin e gjirit, né quméshtin
e lopés dhe né ushqgime teé tjera.
Crregullimi prek njé né 55,000 té
porsalindur. Pérveg formés klasike té
galaktozemisé, ekzistojné edhe tre forma
té tjera, té cilat jané mé té rralla dhe mé
pak té rénda.

5. Sindroma adrenogjenitale (AGS)

Né AGS, prodhohet shumé pak Kkortizol
né korteksin mbiveshkor. Infeksionet
febrile cojné né kriza té rrezikshme me
sheger té ulét né gjak dhe humbje té
kripérave. Rritja gabimisht e prodhimit
té hormoneve seksuale mashkullore te
vajzat e prekura nga kjo s€émundije, gon né
mashkullorizimin e organeve té jashtme
gjenitale. Megjithése te djemté organet
gjenitale mbeten normale, edhe ata
zhvillojné njé pubertet té parakohshém, gjé
gé con né shtat té shkurtér dhe infertilitet.
Terapia éshté e thjeshté: hormonet gé
mungojné merren si tableta. Nése kjo

fillon menjéheré pas lindjes, nuk do té keté
asnjé dém. Crregullimi prek njé né 9000 té
porsalindur.

6. Mungesa e biotinidazés

Ky g¢rregullim ¢on né lloje t&¢ ndryshme
démtimesh, disa prej té cilave jané shumé
serioze, e né disa raste edhe né vdekjen e
fémijés. Enzima biotinidazé normalishtliron
vitaminén biotiné nga forma e saj e lidhur,
duke e béré até sérish té disponueshme
pér trupin. Né rast sémundjeje, nga ana
tjetér, vitamina humbet. Megjithaté, biotina
éshté jetike pér funksionin e enzimave té
ndryshme metabolike.

Edhe kétu démtimi mund té parandalohet
me diagnostikim t€ hershém dhe terapi té
menjéhershme. Mungesa e biotinidazés
mund té trajtohet pa asnjé problem. Ai
pérbéhet nga njé tableté biotiné né dité.
Sémundja éshté po aq e zakonshme sa
galaktozemia.

7. Fibroza cistike (CF)

Né fibrozén cistike ka njé crregullim né
shkémbimin e kripés né geliza. Si rezultat,
sekrecionet né rrugét e frymémarrjes
dhe té pankreasit jané shumé viskoze.
Kjo ¢on né inflamacion kronik té rrugéve
té frymémarrjes dhe rritje té dobét, duke
guar né sémundje serioze nése nuk
trajtohet. Njihen edhe forma té lehta,



té cilat heré pas here nuk zbulohen deri
né moshén madhore. Me inhalacione
intensive, fizioterapi respiratore dhe
ushqgim té pérshtatshém, me administrimin
e enzimave tretése dhe vitaminave té
tretshme né yndyré, mund té shmangen
shtrimet e panevojshme né spital dhe
t€ mundésohet rrita mé e miré. Fibroza
cistike éshté c¢rregullimi mé i zakonshém
i lindur i metabolizmit, qé prek aférsisht 1
né 3000 té porsalindur.

8. Aciduria glutarike, tip 1 (GA-1)
Né kété
aminoacidet lizina dhe triptofani, pérbérés

sémundje metabolike,
normalé té té gjitha proteinave shtazore
dhe bimore, nuk mund té pérpunohen
normalisht né trup. Si rezultat, formohen
produkte metabolike qé jané toksike
pér trurin. Fémijét e prekur zakonisht
nuk kané simptoma gjaté periudhés
neonatale. Nése nuk trajtohen, shumica
e fémijéve kané koké té madhe dhe, me
kalimin e kohés, vonesa né zhvillim dhe
¢rregullime té lehta té lévizjes. Nga mosha
3 muajsh deri né 3 vjeg, ndodhin kriza
akute metabolike, shpesh té shkaktuara
nga infeksione banale, té cilat ¢ojné né
grregullime té pérhershme té lévizjes dhe
paaftési té réndé.

GA-1 mund té trajtohet miré me njé dieté
té vecanté dhe me L-carnitiné. Pér té

parandaluar krizat metabolike, trajtimi
urgjent spitalor pérdoret si masé paraprake
né vitet e para té jetés edhe pér infeksione
té paréndésishme.

9. Sémundja e urinés sé shurupit té
panjés (MSUD)

Sémundja e urinés sé shurupit t€ panjés (e
quajtur edhe MSUD) éshté njé crregullim
metabolik kongjenital né té cilin disa blloge
ndértuese té proteinave (t€ ashtuquajturat
aminoacide leucing, izoleuciné dhe
valin€) nuk mund té pérpunohen si¢
duhet né trup. Si rezultat, grumbullohen
substanca toksike, té cilat mund té cojné
né njé pérkegésim shumeé té shpejté té té
porsalindurit. Shfagja e enjtjes sé trurit, e
cila mund té shkaktojé edhe gjendje kome,
éshté veganérisht pér t'u frikésuar. Nése
nuk trajtohet, kjo sémundje mund té ¢ojé
né vdekje. Jané té njohura edhe forma té
lehta né té cilat pacientét jané mé pak té
prekur. MSUD mund té trajtohet miré me
njé dieté té vecanté. Pacientét e zbuluar
né ekzaminimin e té porsalindurve kané
njé prognoze té miré.

10. Imunodeficencé e réndé e
kombinuar (SCID) dhe limfopeni e
réndé e gelizave T

Né rastin e mungesés sé réndé té imunitetit

té kombinuar (SCID) dhe limfopenisé sé

réndé té gelizave T, ka njé shgetésim né
formimin e gelizave T. Kjo mund té cojé
shpejt né€ infeksione kércénuese pér jetén
dhe né njé déshtim té theksuar pér t'u
zhvilluar. Nése nuk trajtohet, SCID dhe
limfopenia e réndé e gelizave T mund té
¢cojné né vdekje. Ka edhe forma té lehta
té sémundjes, gé prekin mé pak. Me njé
transplant té qelizave staminale, SCID
dhe limfopenia e réndé e gelizave T
mund té kurohen. Pacientét e zbuluar né
ekzaminimin e té porsalindurve, kané njé
prognozé té miré.

11. Atrofia muskulare kurrizore (SMA)
SMA éshté njé sémundje e rrallé
kongjenitale. Njerézit gé jetojné me SMA
pérjetojné njé humbje té gelizave nervore
gé jané té nevojshme pér lévizjen dhe
forcén e muskujve né té gjithé trupin. Kjo
¢con né dobési né muskujt e krahéve dhe
té kémbéve. Frymémarrja dhe gélltitja
mund té ndikohen réndé ndérsa sémundja
pérparon. Simptomat shpesh shfagen
né vitin e paré té jetés. Ekzaminimi i
té porsalindurve mund té identifikojé
pothuajse té gjithé té porsalindurit (rreth
95%) né rrezik pér SMA. Nése testi
rezulton pozitiv, prindérit ftohen né njé
gendér neuromuskulare pér ekzaminim
urgjent té té porsalindurit dhe analiza
shtesé. Njé diagnozé pas ekzaminimit

té té porsalindurit lejon monitorimin dhe
trajtimin e hershém. Tani ka terapi efektive
gé mund té ndalojné ose ngadalésojné
pérparimin e SMA. Nése ftrajtimi fillon
pérpara se té shfagen simptomat e
para, foshnja ka shanset mé té mira pér
zhvillimin normal motorik.
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Procesi praktik i ekzaminimit (screening)

Mostrat e gjakut té thara né njé letér filtri
dérgohen né laboratorin "Neugeborenen-
Screening-Schweiz" né Spitalin Universitar
té Fémijéve né Zurich. Rezultati éshté i
disponueshém brenda pak ditésh: nése
analizat jané normale, gjé gé& ndodh
me shumicén dérrmuese té& fémijéve,
prindérit nuk do té njoftohen dhe mund té
sigurohen qé fémija i tyre nuk ka asnjé nga

sémundjet e diskutuara mé sipér.

Nga ana tjetér, nése zbulojmé njé gjetje
jonormale, prindérit do té kontaktohen
menjéheré, pérmes Kklinikés sé lindjes,
pediatrit ose klinikés mé té afért té
fémijéve, né ményré gé té organizohen
ekzaminime té métejshme. Megjithaté,
njé zbulim i paré i dukshém nuk do té
thoté gé fémija vuan me té vérteté nga
njé prej kétyre sémundjeve. Pér shumé
fémijé, ¢do gjé rezulton normale né njé
ekzaminim té dyté. Vetém kur diagnoza
té jeté konfirmuar me analiza té thella, e
cila zakonisht &€shté e mundur brenda pak
ditésh, fillon menjéheré trajtimi i fémijés.
Procedura e métejshme e trajtimit, e cila
ndonjéheré éshté e nevojshme pér gjithé
jetén, planifikohet mé pas né konsultim
midis pediatrit, klinikés mé té afért té
fémijéve dhe specialistéve té€ gendrés
pérgjegjése pér sémundjet metabolike,
hormonale, imunologjike ose pulmonare.

Ruaijtja e rezultateve té analizave dhe e mostrave té gjakut

Té gjitha rezultatet e analizave ruhen né
laboratorin e ekzaminimit pér t&€ paktén
30 vjet. Materiali i mbetur nga mostra
e gjakut ruhet pér 10 vjet pér géllime té
sigurimit té cilésisé. Nése lindin pyetje mé
voneé, né rastin e njé sémundijeje té re qé
mund té sgarohet duke ekzaminur kété
mostér (p.sh. ekzaminimi pér njé infeksion
kongjenital citomegalovirus duke pérdorur
PCR), mjekja ose mjeku gé trajton rastin
gjaté késaj periudhe mund té kérkojé nga
ne, edhe me miratimin tuaj, pér té kryer
ekzaminimin pérkatés me kété mostér
gjaku.

Zentrum fur Padiatrische Labormedizin (ZPL)

Neugeborenen-Screening Schweiz
Universitats-Kinderspital Zurich
Steinwiesstrasse 75, CH-8032 Zirich

Tel. 044 266 77 33
Fax 044 266 81 10

www.neoscreening.ch

Gjithashtu, njé pjesé e materialit té
mbetur mund té pérdoret nga laboratori
i ekzaminimit né njé formé& anonime, jo
mé té identifikueshme, pér té kontrolluar
cilésiné e ekzaminimit dhe pér té zhvilluar
metoda té reja ekzaminimi.

Njé shérbim i
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