“Otizém nuk éshté njé diagnozé sémundjeje. Eshté njé gjetje dhe rezultat i
shumé sémundjeve. Nén té géndron ndonjéheré njé, por mé shpesh shumé
shkage té ndryshme. Identifikimi i shkageve themelore mund té ofrojé
rekomandime trajtimi gé ndikojné né jetén e fémijés dhe né vazhdim té
familjeve. Sot, né té gjitha sémundjet po flitet pér “mjekésiné e
personalizuar’. Asnjé pacient nuk éshté i njéjté me tjetrin. Ne kemi aférsisht
20 mijé gjene. Ndryshimet né kéto gjene cojne né dallimet tona dhe né prirje
ndaj disa semundjeve.Nése tégjithé jemi téndryshém, edhe normat e suksesit
né trajtim jané téndryshme. Pércaktimi ikétyre dallimeve éshté shumeé
ivlefshém.”
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A éshté autizmi gjenetik? Céshtje gé ju interesojné...
Cfaré pérfitimi kam nga kryerja e testit gjenetik?
Né familjen time nuk ka pasur meé parg, prandaj nuk éshté familjar te fémija im.
A do té keté testi gjenetik ndonjé ndikim né trajtim?
A mund té vendosni diagnoze per shtatzeniné e ardhshme?
E di gé ata me inteligjencé normale nuk jané gjenetiké. A éshté e sakté kjo?

. Pér Njerézimin Shéndet,
INTERGEN Shkencé Pér Shéndetin!

Kosové




A éshté autizmi gjenetik?

o Rreth 80% e ¢rregullimeve té spektrit té autizmit (OSB) kané origjiné gjenetike.

o Né& gati1/5 e rasteve zbulohen crregullime kromozomale (p.sh. delecioni 16p11.2) (njé gjen —
shumeé gjene), ndérsa né njé grup me té vogél gjienden mutacione té njé gjeni té vetém (p.sh.
SHANK3, SCN2A, MECP2).

e Por né shumicén e rasteve ekziston trashégimi multifaktoriale. Roli i pérbashkét i efekteve té
vogla té shumé gjeneve + faktoréve mjedisoré.

Cfaré pérfitimi kam nga kryerja e testit gjenetik?

¢ Gjetja e shkakut éshté hapi i paré pér trajtim dhe ndjekje. Kur me testet gjenetike zbulojmé
mekanizmin themelor, pércaktojmeé si do té trajtohet. Gjithashtu mund té pércaktohet cilat
barna do té jené mé efektive, né ¢faré doze duhet pérdorur, cilat barna kané mé shumé sukses
ose cilat mund té mos jené efektive.

e Né disa sémundje mund té identifikohen mé herét gjetje g€ do té shfagen mé voné dhe mund
té merren masa parandaluese.

¢ Mund té zbulohen sémundje té tjera shogéruese gé ndikojné né trajtim.

e Zhvillimet né terapiné gjenike po ecin shumeé shpejt. Nése identifikohet gjeni shkaktar, né té
ardhmen mund té keté mundési pér terapi té personalizuara.

¢ Na lejon té vlerésojmé rrezikun e pérséritjes né shtatzénité e ardhshme té familjes.

Cili test gjenetik éshté mé i suksesshém pér diagnozé?

Fillimisht ekzaminimi klinik dhe historia familjare jané shumé té réndésishme. Ndonjéheré njé test i
vetém gjenetik éshté i mjaftueshém pér diagnozé. Por né shumicén e rasteve, pér shkak té natyrés
multifaktoriale, testi WES (Sekuencimi i Ekzomit té Ploté), ku analizohen té gjitha gjenet, rrit
suksesin diagnostik. Kur synohet edhe pérzgjedhja e barnave dhe pércaktimi i dozés, testi mé i
gjeré WGS (Sekuencimi i Gjenomit té Ploté) rrit mé tej suksesin. WGS gjithashtu tregon mé garté
mutacionet e ADN-sé mitokondriale. Rekomandohet késhillimi gjenetik para dhe pas testit.

“Familja ime nuk ka pasur kurré, prandaj nuk éshté familjare” a

éshté e sakté?

Sémundjet gjenetike jo gjithmoné shogérohen me histori familjare. Ndryshimi te fémija mund
té jeté njé mutacion i ri (de novo); (njé ndryshim i ri né gjenet e fémijés gé€ nuk gjendet te néna
dhe babai) ose ndryshimet né disa gjene te prindérit gé nuk shfagin simptoma mund té
bashkohen te fémija dhe té shkaktojné seémundje.

A ka ndikim testi gjenetik né trajtim?
o Né shumicén e rasteve rezultatet e testit kontribuojné né trajtimin e pacientit.
o Neé rastet kur nuk pércaktohet shkaku, ekzistojné pasiguri dhe procese prove-gabim.
o Megjithaté, né ¢do rast mund té mos rezultojé drejtpérdrejt “trajtim medikamentoz”;
pérfitimi i testit ndonjéheré éshté menaxhimi i sémundjes dhe parashikimi i rrezikut.

A mund té vendosni diagnozé pér shtatzéniné e ardhshme?
e Po, nése tek fémija gjendet njé shkak gjenetik, mund té parandalohet pérséritja né
shtatzéniné e ardhshme.
e Mund té pérdoren metoda té diagnostikimit para lindjes ose metoda té diagnozés gjenetike
preimplantacionale.

“E di qé ata me inteligjencé normale nuk kané origjiné gjenetike”

a éshté e sakté?

o Absolutisht e gabuar. Shumé fémijé me inteligjencé normale, ose edhe me inteligjencé
superiore, kané shkage gjenetike. Disa mutacione gjenetike ndikojné vetém né fushén e
komunikimit social dhe sjelljes, ndérsa kapaciteti njohés mund té mbetet normal.

o Tek individét me aftési té kufizuara intelektuale ose me gjetje té tjera né spektrin e autizmit,
gjasat pér té pasur sindroma gjenetike rriten. Tek kéta fémijé rritet shumé shkalla e
diagnozés dhe aftésia pér té vlerésuar rrezikun pér familjen. Ndonjéheré gjetjet shtesé mund
té jené shumeé té lehta. Pér kété arsye, vlerésimi nga njé specialist i gjenetikés éshté i
domosdoshém.

Pér Njerézimin Shéndet,
Shkencé Pér Shéndetin!
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