Nén-shtojca Al

Depistimi i té porsalindurve pér Atrofiné muskulare shpinore (Spinal muscular
atrophy - SMA):

Informacion pér prindérit

Té dashur prindér,

me ané té kétij dokumenti informues, kérkojmé miratimin tuaj qé t'jua pérfshijmé fémijén né njé
depistim pér té porsalindurit me synim identifikimin e pacientéve me Atrofi muskulare shpinore (SMA)
né fazé para-simptomatike, dmth né njé fazé shumé té hershme, né té cilén shenjat klinike té gjendjes nuk
jané shfagqur ende, né ményré gé té fillohet menjéheré trajtimi i nevojshém terapeutik.

Crfaré éshté depistimi té porsalindurve.

Depistimi i té porsalindurve (Screening neonatale - SN) éshté njé program parandalues dhe zhvillohet né gjithé
vendin. Qéllimi i tij éshté diagnostikimi i hershém i disa sémundjeve té trashéguara pér té cilat parashikohet
njé ndérhyrje terapeutike gé do té mund ta ndryshojé gjendjen shéndetésore té foshnjés sé prekur.
Sémundjet gé jané objekt i depistimit té té porsalindurve jané sémundje té rralla, me origjiné gjenetike, té
cilat paragesin tepér larmi né incidencé (shpeshtési) si dhe né formén biokimike, molekulare dhe klinike.
Diagnostifikimi i hershém i kési sémundjeve éshté shumé i réndésishém, sepse bén té mundur té nisen né
kohén e duhur terapité dhe dieta e veganté, para se té kené mundési té shkaktohen démtime té rénda né
trupin e té porsalindurit té prekur.

Ku géndron réndésia e depistimit té té porsalindurve.

Depistimi i té porsalindurve éshté faza themelore e njé procesi gé bén té& mundur gjetjen e shpejté, pas lindjes,
té fémijéve té prekur nga sémundje té lindura dhe lejon té fillohen herét, né gendrat klinike pérkatése, tejet
té specializuara, terapité e veganta me ilage apo dieta t& posagme gé mundésojné zhvillimin normal dhe/ose
pérmirésojné ndjeshém shéndetin e fémijés sé sémuré.

Kryerja e depistimit éshté, pra, shumé e réndésishme pér té parandaluar ose kufizuar démtimet
tipike té kési sémundjeve si dhe pér t'u siguruar pjesés mé té madhe té fémijéve té prekur njé
cilési té miré jete. Laboratori rajonal i referimit pér depistimin e té porsalindurve (LRRSN) né
Spitalin e fémijéve V. Buzzi (ASST Fatebenefratelli-Sacco) né Milano &shté laboratori rajonal ku
dérgohen pér analizé té gjithé kampionét e gjakut té té porsalindurve té rajonit té Lombardisé, kudo té kené
lindur (spitale publike a private, shtépi kurimi private, etj.).

Ményra e kryerjes sé depistimit té té porsalindurve.
Mes 48 dhe 72 oréve té para té jetés sé té porsalindurit, personeli i Qendrés sé lindjeve merr pak pika gjaku
nga thembra e té porsalindurit. Qendra e lindjeve e dérgon kampionin e pérftuar né Laboratorin rajonal té
referimit pér depistimin e té porsalindurve me seli né Spitalin e fémijéve V. Buzzi né Milano ku pérdoret pér
kryerjen e analizave laboratorike pér gjithé patologjité qé jané objekt i depistimit té té porsalindurve.
Kampionét analizohen menjéheré sa mbérrijné né laborator dhe rezultatet e analizave dérgohen né spitalin e
lindjes: nése jané negative (normale), prindérit nuk do té marrin asnjé lloj njoftimi. Né disa raste mund té
ndodhé gé kampioni i gjakut té jeté i pamjaftueshém ose rezultati i analizave té jeté i paqgarté, gjé qé
kérkon njé marrje tjetér té pikave té gjakut. Né rastin e njé rezultati «jo negativ>», parashikohen veprime
vijuese kontrolli laboratorik (biokimik dhe molekular), pér kryerjen e té cilave do té kontaktoheni nga personeli
shéndetésor i Qendrés sé lindjeve. Né rast té njé pozitiviteti té konfirmuar té testeve laboratorike pér té
porsalindurin, njoftohet menjéheré Qendra klinike rajonale e referimit pér patologjiné né fjalé né méyré qé:

e té vazhdojé procesi diagnostik (veprimet e integruara klinike, laboratorike dhe késhillimi gjenetik) deri

né identifikimin ose pérjashtimin e sakté té njé gjendjeje me sémundje té trashéguar gé éshté objekt
i depistimit té té porsalindurve;

e té vihet né veprim, si nevojitet, njé ndérhyrje terapeutike e posagme.
Rezultati pozitiv i testit té depistimit nuk nénkupton «sémundje», éshté thjesht njé sinjal alarmi
gé bén té nevojshme kryerjen e analizave mé té thelluara diagnostikuese. Vetém pak prej té porsalindurve,
pér té cilét njoftohet njé test pozitiv né depistim, dalin me té vérteté té sémuré, né pérfundim.
Personeli mjekésor dhe infermieristik i spitalit té lindjes do té kujdeset t'i sigurojé familjes, né kohén e duhur,
¢do lloj informacioni né lidhje me kryerjen e testeve té kontrollit dhe me domethénien e tyre.



Sfera e komunikimit té té dhénave.

Realizimi i depistimit té té porsalindurve kérkon gé&, pér kryerjen dhe interpretimin e duhur té procedurave
analitike, té dhénat personale té té porsalindurit (té dhénat identifikuese, shéndetésore dhe anamnestike) té
komunikohen nga njé strukturé né tjetrén e Rrjetit rajonal té depistimit té té porsalindurve (Qendra lindjeje,
Laboratori i referimit rajonal pér depistimin té té porsalindurve dhe konfirmimin diagnostik, Qendra klinike
referimi). Rastet pozitive té gjetura né depistim, pér té cilat éshté konfirmuar diagnoza, i komunikohen
Regjistrit Kombétar té Sémundjeve té Rralla (RNMR) prané Institutit té Larté té Shéndetésisé népérmijet
Regjistrit Rajonal té& Sémundjeve té Rralla (ReLMaR), né pérputhje me masat dhe kujdesin pér siguriné lidhur
me pérpunimin e t& dhénave personale.

Koha e ruajtjes sé kampionéve té gjakut.

Pasi té kryhet depistimi i té porsalindurit, kampioni i gjakut ruhet, pér siguri, pér njé periudhé pesévjecare né
Laboratorin rajonal té referimit pér depistimin té té porsalindurve, periudhé gé konsiderohet e nevojshme pér
kryerjen e ¢do lloj veprimi kontrolli dhe vértetimi té€ gjendjes shéndetésore té té porsalindurit. Mé pas, me
shprehjen e miratimit, kampioni ruhet né formé anonime pér analiza t& mundshme epidemiologjike dhe/ose
kérkimore mbi sémundjet objekt i depistimit té té porsalindurve ose pér patologji té tjera qé kané pér t'u
pérfshiré né kété lloj depistimi.

Cfaré éshté SMA-ja?

SMA éshté njé sémundje e rrallé neuromuskulare e karakterizuar, nga ana klinike, nga njé paralizé progresive
e muskujve pér shkak t& humbjes sé kontrollit té vullnetshém mbi lévizjet; zhvillimi intelektual éshté normal.
Né bazé té ashpérsisé dhe moshés sé shfagjes sé simptomave, SMA-ja klasifikohet né 4 forma:

e SMAI (rreth 50-60% e pacientéve): forma mé e réndé, shfaget brenda 6 muajve té paré té jetés
dhe pritshméria e jetégjatésisé éshté mé e ulét se 2 vjet; shkaku i vdekjes éshté zakonisht
pamjaftueshméria né frymémarrje, pér shkak té dobésisé sé muskujve ndérbrinjor.

e SMAII (rreth 30% e pacientéve): formé me ashpérsi té ndérmjetme, simptomat fillojné brenda
18 muajve té paré té jetés. Fémijét e prekur nuk e fitojné aftésiné pér té ecur pa mbéshtetje.
Edhe pse pritshméria e jetégjatésisé reduktohet vetém pak, cilésia e jetés éshté pérgjithésisht
mijaft e dobét pér shkak té kufizimeve ekstreme né l|évizje. Pérveg késaj, pacientét pothuajse
gjithmoné paragesin njé skoliozé té réndé qé shpesh ka nevojé pér korrigjim kirurgjik.

e SMA III: simptomat shfagen pas 18 muajve té paré té jetés dhe ecuria éshté shumé e
ndryshueshme. Pacientét mund t& humbasin ose jo aftésiné pér té ecur. Pritshméria e jetégjatésisé
éshté normale, cilésia e jetés cénohet né varési té nivelit té kufizimeve né lévizje.

e SMA 1V: forma mé e lehté me fillimin e simptomave né moshé té rritur (20-60 vjeg) dhe ecuri té
ngadalté.

Shkaku i SMA-sé éshté mungesa ose tjetérsimi i njé gjeni (SMN1), pérgjegjés pér prodhimin e njé

proteine themelore pér mbijetesén e motoneuroneve, pra, e gelizave gé transmetojné sinjalet né

muskuj duke béré té& mundur lévizjen, frymémarrjen, gélltitjen.
SMA-ja zakonisht shfaget né raste té vetme né familje, pasi éshté pér shkak té njé defekti gjenetik me
transmetim autozomik recesiv (té fshehur): kjo do té thoté gé té dy prindérit e njé pacienti me SMA, megjithése
né gjendje té miré shéndetésore, jané bartés té shéndetshém té defektit gjenetik qé shkakton gjendjen, e cila
shfaget vetém nése té dy prindérit ua transmetojné defektin fémijéve. Eshté llogaritur gé njé fémijé ndér
6000-8000 foshnje lind me SMA; ndérsa bartésit e shéndetshém jané mjaft té shpeshté, rreth 2-3% e
popullsisé.

Cfaré terapish ka sot né dispozicion pér SMA-né?

Deri pak kohé mé paré, trajtimi i SMA-sé parashikonte vetém vénien né veprim té disa masave mbéshtetése
pér té zgjatur mbijetesén e pacientéve, pa ua pérmirésuar ndjeshém cilésiné e jetés; béhej fjalé, pra, pér njé
gjendje shéndetésore té pashérueshme dhe, né rastin e formés SMA I dhe disa prej formave SMA II,
jashtézakonisht té rénda. Vitet e fundit, jané zhvilluar disa trajtime shumé premtuese pér kété gjendje, tanimé
té regjistruara dhe té zbatuara rregullisht né Itali. Té dhénat shkencore né dispozicion sot vértetojné
pérmirésimin e dukshém té gjendjes sé pacientéve té trajtuar, megjithése kéta nuk shérohen plotésisht;
megjithaté, tashmé &shté e garté qé sa mé herét niset trajtimi, aqg mé i madh &shté niveli i rifitimit t& aftésisé
muskulare. Pér kété arsye, diagnoza e shpejté e SMA-sé ka réndési té jashtézakonshme pér njé riaftésim sa
mé té madh muskular dhe pér pérmirésimin e cilésisé sé jetés. Disa té dhéna paraprake tregojné gé pacientét
qé diagnostikohen me format e rénda t& SMA-sé (tipi I ose II), nése trajtohen para fillimit t& simptomave,
kané njé zhvillim motor pothuajse té njéjté me até té fémijéve té€ paprekur nga kjo sémundje.



FORMULARI I MIRATIMIT TE INFORMUAR: DEPISTIMI I TE PORSALINDURVE PER

ATROFINE MUSKULARE SHPINORE

I/E/Té nénshkruari/a/t

si prind/ér i/e/té apo ngarkuari/a/it ligjor/e/é i/e/té té miturit

Lindur mé

né

pas leximit té dokumentit informues pérkatés, pranoj/mé gé fémija im/yné té marré pjesé né depistimin
e té porsalindurve pér Atrofiné Muskulare Shpinore ku do té pérdoret copa e kartonit me
kampionin e marré mé paré pér Depistimin e detyrueshém paraprak pér té porsalindurit dhe
Depistimin e gjeré té detyrueshém pér té porsalindurit, né bazé té informacioneve té dhéna.
Gjithashtu deklaron gé:

Kam/Kemi pasur kohé pér t'u menduar se cfaré sjell vendimi gé fémija im/yné té marré
pjesé né depistimin e té porsalindurve pér Atrofiné Muskulare Shpinore.
Kam/Kemi marré njé kopje té formularit t& miratimit té informuar.
Jap/im miratimin tim/toné gé fémija im/yné té pérfshihet né depistimin e té porsalindurve
pér Atrofiné Muskulare Shpinore:

Po- Jo-
Déshiroj g€, nése paragesin réndési nga ana klinike, rezultatet e analizave té béra mbi
fémijén tim/toné té mé komunikohen:

Po- Jo-
Jap/im miratimin tim/toné gé mjeku i familjes sime/soné té informohet lidhur me
pjesémarrjen e fémijés sime/soné né depistimin e té porsalindurve dhe mbi rezultatet gé
mund té paraqgesin réndési nga ana klinike.

Po- Jo-
Déshiroj gé kampioni té ruhet né ményré anonime pér analiza té mundshme
epidemiologjike dhe/ose kérkimore mbi sémundjet objekt té€ depistimit té té porsalindurve
apo mbi patologji té tjera qé do té pérfshihen né sferén e depistimit paraprak pér té
porsalindurit:

Po- Jo-
Sé fundi, marr/im pérsipér t& komunikoj/mé menjéheré ¢do ndryshim mendimi lidhur me
¢faré u deklarua mé sipér.

Emri i prindit/érve (me gérma t& MEANA): .......ooiiie i

NENshKrimi i prindit 1: .....ooooiii e Data ....cooveeeiee
NENShKrmMi i Prindit 2: ....cveveiie e Data ..o,

Emri i t& ngarkuarit ligjor (né éshté rasti) (me gérma t&€ médha)........cceueiiriiiiriniiiiieeeer e
Nénshkrimi i t&€ ngarkuarit ligjor: ........cccoceeieriiiee e Data .....ooovieiee e,
Emri i déshmitarit (né rast se pjesémarrési/prindj/i ngarkuari nuk mund té nénshkruag) (me



