Cfaré éshté Sekuencimi i Ekzomit té Ploté (WES)? oo

Sekuencimi i Ekzomit té Ploté (WES) éshté njé tekniké e sekuencimit té gjeneratés sé re e e
(NGS) e pérdorur gjerésisht né té gjithé botén dhe né vendin toné. Fokusohet né L I
sekuencimin e rajoneve koduese té proteinave té gjenomit, té njohura si ekzomi. )

Ekzomi pérmban té gjitha segmentet e ADN-sé pérgjegjése pér prodhimin e proteinave

te njeriu. Edhe pse pérfagéson mé pak se 2% té té gjithé gjenomit, ekzomi pérfshin rreth o o

85% té varianteve gjenetike té njohura gé lidhen me sémundjet njerézore.

WES kryhet pér té identifikuar variantet né ekzone. Sekuencimi i ekzomeve éshté njé W ES

tekniké e pérdorur pér té pércaktuar sekuencén e ADN-sé né kodin gjenetik té njé
individi dhe pér té zbuluar ¢rregullimeve gjenetike.
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Cfaré Ofron Sekuencimi i Ekzomit té Ploté (WES)?

Sekuencimi i Ekzomit té Ploté (WES) éshté procesi i analizimit té té gjitha rajoneve
koduese té proteinave té ADN-sé sé njé individi (ekzomi).

Diagnoza e Crregullimeve Gjenetike: WES éshté njé mjet efektiv pér diagnostikimin e
sémundjeve gjenetike, vecanérisht pér identifikimin e shkageve té gjendjeve té rralla
gjenetike.

Mjekésia Parandaluese: WES mund té identifikojé sémundje gé mund té zhvillohen mé

voneé ose gé jané té véshtira pér t'u diagnostikuar né kushte té véshtira (p.sh., kanceret
familjare, ¢rregullimet e koagulimit).
e Ndihmon né parandalimin e komplikacioneve té shkaktuara nga sémundje té
panjohura te pacienti.
o Depistimet para martesés dhe para shtatzénisé mund té ulin rrezikun e fémijéve té
prekur dhe komplikacioneve te néna.
¢ WES konsiderohet njé nga standardet e arta né depistimin e zgjeruar té té
porsalindurve.

Kérkimet pér Kancerin: Rreziku i kancerit gjaté jetés éshté aférsisht 40-45% te meshkujt
dhe 35-38% te femrat, ku rreth 10% jané familjare. Kjo do té thoté se rreth 4% e popullsisé

ka formé familjare té kancerit, me norma mé té larta te individét me histori familjare
pozitive.

e Monitorimi i kancereve familjare ndinmon né uljen e rrezikut.

e Trajtimii kancereve familjare mund té ndryshojé nga rastet sporadike.

e Depistimi pér kanceret familjare éshté i réndésishém pér parandalimin e kancerit dhe

né té gjitha rastet e kancerit.

¢ Kostot e depistimeve té kufizuar (p.sh., BRCA1-2) jané té ngjajshme me ato té paneleve

meé té gjera, duke e béré testimin gjithépérfshirés té vlefshém.

Né Cilat Raste Mund Té Konsideroj WES?

Crregullime endokrine

Epilepsia

Obeziteti dhe/ose diabeti

Crregullime té sistemit imunitar

Sémundje autoimune

Pacienté me dhimbje kronike

Dyshim pér autizém, ¢rregullime metabolike

Pacienté me histori familjare té vdekjes sé papritur ose té hershme

Pacienté me humbje té shtatzénisé (abort spontan, humbje té pérséritura té
shtatzénisé, lindje e vdekur, lindje me anomali)

Rrezige té identifikuara gjaté monitorimit té shtatzénisé (anomali né ultrazéré,
rezultate anormale té testeve té depistimit)

Pacienté me histori familjare té ¢rregullimeve gjenetike té pérséritura
Pacienté me kancer

Individé me histori familjare té kancerit té pérséritur, me fillim té& hershém ose té
shpeshté

Pacienté né kujdes intensiv

Té porsalindur né njésiné e kujdesit intensiv neonatal

Pacienté pa njé diagnozé pérfundimtare

Pacienté gé pérjetojné efekte anésore nga trajtimet mjekésore

Pacienté gé nuk reagojné ndaj trajtimit

Té gjitha sémundjet kronike

Crregullime reumatologjike

Crregullime neurologjike

Infertilitet

Pér Njerézimin Shéndet,
Shkencé Pér Shéndetin!
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