NCIMI |
iNTE-‘gosEOVl\eI 2




Sekuencimi i Ploté i Gjenomit (WGS)

Sekuencimi i Ploté i Gjenomit (WGS) éshté njé tekniké e sekuencimit t& ADN-sé gé shpreh
pércaktimin e té gjithé materialit gjenetik té njé organizmi, pra té gjithé gjenomit té tij. Kjo tekniké
synon té pércaktojé té gjithé sekuencen e ADN-sé sé njé individi ose organizmi.

Kjo tekniké, né ditét e sotme, ka filluar té pérdoret vitet e fundit né diagnostikimin e sémundjeve dhe
né kérkime pér té pércaktuar variantet gjenetike. Pérveg pacientéve tek té cilét éshté kryer
sekuencimi i ekzomit por nuk kemi mundur té vendosim diagnozé, sekuencimi i gjenomit pérdoret
vecganérisht pér té pércaktuar ndjeshmeériné ndaj barnave dhe pér té kryer analiza haplotipi.

Né Cilat Sémudjet Pérdorét SekuencimiiPlotéiGjenomit (WGS) Pér Diagnostikim / Zbulim?
Sémundjet Monogjenike: Eshté njé mjet efektiv né diagnostikimin e sémundjeve gjenetike gé varen
nga njé mutacion i vetém gjenetik. Pérdoret vecanérisht pér té gjetur dhe kuptuar shkaget e
sémundjeve té rralla gjenetike.

Kanceri: Analiza gjenomike e gelizave kancerogjene mund té kryhet me WGS. Kjo mund té pérdoret
pér té pércaktuar rreziget e kancerit familjar, pér té pércaktuar llojin e kancerit, pér té identifikuar
objektiva potenciale dhe pér té personalizuar strategjité e trajtimit.

Variantet Gjenetike dhe Polimorfizmat: WGS éshté efektiv né pércaktimin e shumé varianteve té
lehta dhe bartésive gé gjenden tek individét. Kjo, kur polimorfizmnat gjenetiké vlerésohen sé bashku,
mundéson pércaktimin e skoréve té rrezikut pér shumé sémundje. Mund té ofrojé zgjidhje pér
sémundjet multifaktoriale dhe pér sémundjet, shkaku i té cilave nuk éshté pércaktuar garté.
Gjendjet e Bartésisé: WGCS éshté njé mjet i réndésishém né pércaktimin e semundjeve gjenetike pér
té cilat individi mund té jeté bartés. Ky informacion mundéson vendosjen e hershme té diagnozés pér
disa sémundje gé& mund té shfagen tek personi né moshé mé té madhe dhe, nése ka plane pér
martesé dhe fémijé, bén t& mundur planifikimin paraprak.

Rajonet Gjenetike me Riorganizim: WGS mund té jeté efektiv né pércaktimin e ndryshimeve né
shkallé té gjeré né strukturén gjenetike. Mund té zbulohen gjendje si variacionet strukturore,
ndryshimet krommozomale dhe translokacionet. (Shkalla e kapjes sé€ kétyre ndryshimeve éshté mé e
larté me sekuencimin e ploté té gjenomit me lexim té gjaté.)

Aplikimet Farmakogjenetike: WGS mund té pérdoret pér té pércaktuar faktorét gjenetiké gé
ndikojné né metabolizmin e barnave tek individét. Kjo mund té luajé njé rol shumé té réndésishém né
aplikimet e mjekésisé sé personalizuar.
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