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Ekzaminim i té porsalindurve pér Atrofi Muskulare Shpinore né Toscana
Pér té ditur mé shumé.

Rajoni Toscana me dekretin e 2/8/2021 ka béré t&€ mundur ekzamininimin tek t€ porsalindurit
téAtrofi-s¢ Muskulore Shpinore (SMA).

Ekzaminimi 1 t€ porsalindurve pér SMA ka si finalizim identifikimin e t€ porsalindurve t€ prekur
dhe qé jané né€ njé faze para-simptomatike,do té thoté n€ njé fazé né té cilén shenjat klinike nuk
janéshfaqur ende.Réndésia e ekzaminimit neonatal pé&r SMA &shté treguar nga projekte pilot té
kryera népér boté dhe prej 2019 té kryera edhe né rajonin Lazio dhe Toscana.

C’faré éshté SMA?

SMA éshté njé sémundje e rrall€ gjenetike neuromuskulare e karakterizuar nga dobesim progresiv 1
muskujve.Zhvillimi intelektual €shté normal. N¢€ bazé t&é gravitetit dhe t€ moshés sé shfagjes sé
simptomave,SMA klasifikohet n€ 3 forma t€ ndryshme:

> SMA | (rreth 50-60% té pacientéve) éshté forma mé e réndé,prezantohet brenda
moshés 6 muaj dhe parashikohet njé jetégjatési mé evogél se 2 vjec;shkak | vdekjes
kryesisht éshté frymemarrja e pamjaftueshme pér arsye té dobesimit té& muskujve.

>  SMA ll(rreth 30% e pacientéve)éshté njé formé mesatare e cila simptomat e para | shfaq
rreth 18 muajve.Nuk lejon ecjen pa ndihmen e njé objekti. Pritshméria e jetégjatesisé
éshté ekufizuar pér arsye té dizabilitetit né njé formé té rénde.

>  SMAIIl éshté forma mé e rrallé dhé mé pak e réndé.Simptomat shfagen mbas 18
muajvedhe vazhdueshmeria ndryshon.Pazientét mund ta humbin ose jo aftésiné pér
té ecur.Parashikohet njé jeté normale.

SMA ka té béjé me njé difekt gjenetik qé trashégohet nésé t€ dy prindérit e nj€ pacienti SMA jané
mbarté€s t€ miréfillt€ t€ kétij difekti gjentik pérgjegjes té€ situatés ,dhe manifestohet vétém nésé t&
dyprindérit ia trashégojné fémijéve.Eshté véné re qé lind njé fémijé i prekur nga SMA né cdo
6,000- 10,000 té porsalindur.

Né 95-98% té rasteve, patologjia shkaktohet nga mutacione specifike té gjenit SMN1,qé
kodifikonpér proteina SMN (Survival Motor Neuron),esenciale pér mbijetesén dhe funksionimin
normal t€ motoneuroneve.Pacientét té€ prekur nga SMA kané njé numér té€ ndryshueshém té
kopjeve t€ nj€ gjeni t&€ dyt€,SMN2,qé kodifikon né njé formé té pérafért t€ proteinés SMN,me
aftési funksionimi mé té ulét né krahasim me proteinen SMN té ploté(ajo e kodifikuara nga gjeni
SMNI1 i shéndetshém).Numri i kopjeve t&€ gjenit SMN2 (normalisht 1-4 kopje)éshté né baze t&
ndryshueshmérisé s€ patologjisé,me forma pak a shume té rénduara.

C’faré terapishé jané té disponueshme sot pér SMA?

Deri para disa vitesh,trajtimi i SMA ishte sintomatik,i bazuar né afrime multisiplinare dhe me
finalizim synimin pér t€ pérmirésuar cilésiné e jetés s€ pacientéve.Sot,né Itali jané t&
disponueshméterapi specifike:oligonukleotide antisenso dhe terapi gjenetike.Oligonukleotide
antisenso (ASO) reagojn€ mbi gjenin SMN2 duke lejuar prodhimin e proteines SMN té
kompletuar dhe funksionale.Jané t€ disponueshme forma q€ mund t€ pérdoren né rrugé orale dhe
intratekale.
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Terapia gjenetike pérdor njé vektor viral q€ penetron né celualat e neuroneve dhe trasporton
gieninSMN1 g€ mungon,pa u integruar n€ gjenomén e njeriut,duke riprodhuar né vazhdimési
proteinén SMN.E mira qé¢ sjell ekzaminimi neonatal SMA &shté q€ fémijét e prekur té trajtuar né
fazé para- simptomatike tregojné qé kané njé fazé zhvillimi té pérafért me até té fémijéve q€ nuk
jané mbartésté késaj sémundje.

Si kryhet ekzaminimi i té porsalindurve pér SMA?

Né té gjithé té porsalindurit meret njé analizé gjaku nga pjesa e poshtme e kémbés pér t&
ashtuquajturat “ekzaminime t& detyrueshme pér té porsalindurit”,t€ parashikuara nga Ligji
Italian.N¢€ rajonin Toscana me dekretin®796 t€ 2/8/2021,&shté rritur paneli 1 patologjive qé kané
si objektekzaminim neonatal t& detyrueshém pér atrofi muskulore shpinore (SMA).

Testi 1 ekzaminimit konsiston n€ bérjen e analizave gjenetike molekulare gjeni SMN1( prezencé
/mungesé€ né€ homozigozitet t€ gjenit) n€ DNA t€ marré nga gjaku q€ €shté pérthithur nga provézat
eté porsalindurit.Do t’ju kérkohet t€ firmosni modulin pér konsensusin.

C’fare ndodh me kampionin biologjik té fémijés suaj?

Testi gjenetik pér SMA béhet prané Laburatorit pér Ekzaminim t€ t€ porsalindurve né spitalin
AOU Meyer, Biokimi dhe Farmakologji. N& njé fazg fillestare ,kampjoni gjakut i t& porsalindurit
dérgohetDepartamentit t&€ Shkencave té Jet€s dhe Shéndetésis€ publike, S.S.D Universitetit Katolik
Sacro Cuore di Roma ,ku edhe do té kryhet testi gjenetik pér SMA.

DNA 1 marré shkatérrohet mbasi €shté analizuar ndérsa kampioni i gjakut do t€ ruhet pér 10 vjet.

Si do té informoheni pér rezultatet e testit gjenetik pér SMA?

Rezultatet e testit gjentik do t& jené gati brénda 7 diteve pune nga dita e kryerjes,duke pérjashtuar
tépaprituart.N€ rast se testi rezulton negativ(normale)nuk do t&€ lajméroheni direkte,sic béhet né
rastete ekzaminimeve neonatale t€ detyrueshme.Edhe pse testi konsiston né identifikimin e
rreth98% té pacientéve SMA ekziston njé rrezik shumé 1 vogél (<1/300,000) qé€ vajza ose djali
juaj mund t€ jenégjithsesi mbartes t&€ SMA.Nj€ rrezik I till€ nuk merret parasysh nése nuk
prezantohen shenja klinikeqé€ b&jné t€ dyshohet pér praniné e SMA.NE rast se testi do té dilte
pozitiv,do t€ diagnostikohet pér SMA,do t€ telefonoheni pér t€ kryer vlerésime t€ tjera pran€ SOC
Malattie Metaboliche ed Eridetarie (S€ mundje Metabolike dhe t€ Trashéguara) t&€ AOU Meyer,né
bazé té t€ cilave do t€ vlerésohet klinikisht djali ose vajza juaj ,do t’ju shpjegohet kuptimi i
rezultatit dhe do t€ kryehet njéanalizé€ gjaku pér t€ konfirmuar rezultatin.Do tu jepen t€ gjitha
informacionet né¢ lidhje me

SMA ,pér mundésive e terapit€ e mundshme,pér rreziget mbi ju dhe familjaré ve tuaj.Nga rezultati
c’fare konfermon testi do té 1€shohet njé refert me shkrim ku do té€ jeté dhe diagnoza specifike.

Si duhet té silleni nése vajza ose djali juaj jané té prekur nga SMA?

Testet gjenetike q€ ne disponojmé (mungesa ¢ SMN1 dhe numri i kopjeve SMN2) na lejojné té
pércaktojmé sa e réndé Eshté shfaqur SMA,me nj€ pritshméri rreth 80%.Ndérkohé ,kéto t€ dhé na
lejojné qé té pércaktohet rrugézimi asistencial mé i pérshtatshém pér vajzén apo djalin tuaj prané
SOC Malattie Metaboliche e Muscolari Ereditarie AOU Meyer té Firenze,ku trajtohen t€ pacientet
eprekur nga SMA, sipas standarteve dhe shkémbimit t€ mjekimit né nivel botéror.

Rreziqge t¢ mundshme qé mund té sjellé ekzaminimi neonatal SMA

Nuk jané parashikuar rreziqe t€ tjera sepse proveza e gjakut e f€mijés suaj do te jeté e njéjta qé
pérdoret pér ekzaminimet neonatale te tjera q€ jané t&€ detyrueshme.Pastaj do t€ kryhet njéherazi
dhenjé test gjenetik pér diagnozén SMA nga e cila nuk ka menyré pér tu marré informacione
aksidentale.



