Kur Duhet Té Konsultohem Me Njé Qendér Gjenetike?

1- A keni ndonjé lidhje familjare me bashkéshortin/bashkéshortén tuaj?
2- Ajeni ju dhe bashkéshorti/bashkéshortja juaj nga i njéjti ose nga njé fshat i afért?
3- Né té dy familjet:
A ka ndonjé person me aftési té kufizuara intelektuale?
A ka njé sémundje gé shfaget te mé& shumé se njé person?
A ka né familjen tuaj té afért diké gé ka pasur disa aborte spontane ose fémijé gé kané
lindur por kané ndérruar jeté?
A ka diké né familje gé nuk ka fémijé?
A ka diké gé pérjeton probleme gjaté shtatzénisg?
A ka diké me njé fémijé gé ka vonesé né zhvillim ose anomali?
A ka diké té diagnostikuar me kancer para moshés 50 vje¢? A ka disa persona té
diagnostikuar me kancer?
A ka diké me humbje dégjimi?
o A ka diké me defekte té rénda té shikimit, veganérisht né moshé té re?
4- A keni njé semundje gé ju detyron té vizitoni shpesh mjekun dhe gé nuk duket se
pérmirésohet? (A keni njé sémundje kronike?)
5- A keni njé semundje gé nuk mund té diagnostikohet ose té zgjidhet pavarésisht
trajtimit?
6- A infektoheni shpesh? (pneumoni njé heré né vit, mé shumé se 2 sinusite ose infeksione
té veshit né vit)
7- A keni diarre kronike?
8- A pérjetoni shpesh herpes né buzé ose ulgera né gojé, kandidiaz&?
9- A keni pasur ulje té gelizave té gjakut?
10- A ka zmadhim té mélgisé, shpretkés ose nyjeve limfatike?
11- A keni pasur ekzemé té réndé né |eékuré?
12- A jeni bartés pér Talasemi (Anemia Mesdhetare) dhe SMA?
13- A keni pasur njé krizé epileptike?
14- A ka ilage gé i pérdorni vazhdimisht ose njé dieté té vegcanté gé duhet ta ndigni?
15- A keni pasur gjendje si rritje e tepért e gimeve ose pubertet i hershéem?
16- A ka ndonjé sémundje gé thuhet se éshté gjenetike tek ju ose né familjen tuaj?
17- Nése keni pasur martesa té tjera, a keni pérjetuar ndonjé problem shéndetésor né
shtatzéni ose te fémijét e lindur nga ato martesa?

Nése i jeni pérgjigjur “po” ndonjérés prej kétyre pyetjeve, sigurohuni té konsultoheni
me njé gendér gjenetike.

Cfaré Eshté Pregnarisk dhe Kur Duhet Té Béhet?

A Jané Sémundjet Gjenetike Céshtje Fati?

Né gjenomin e njeriut ka rreth 20,000 gjene gé kodojné pér proteina. Té gjithé ne mbartim disa
ndryshime gjenetike né kéto gjene gé mund té na béjné bartés pér disa semundje. Pér sémundjet
autosomale recesive, té dy partnerét duhet té jené bartés; pér sémundjet e lidhura me
kromozomin X, gruaja duhet té jeté bartése; dhe pér sémundjet autosomale dominante, njé
partner gé mbart njé ndryshim té lidhur me sémundjen mund té krijojé rrezige pér fémijét e tyre.

Kéto rrezige rriten ndjeshém te ciftet gé jané té aférm, pasi shpesh ndajné gjene dhe statuse
bartésie té ngjashme. Edhe martesat midis personave nga i njéjti ose nga fshatra té afért mund té
rrisin mundésiné pér té pasur njé fémijé me njé gjendje gjenetike pér shkak té ngjashmérisé
gjenetike. Panelet e médha té gjeneve béjné t& mundur zbulimin e shumé ndryshimeve gjenetike
té lidhura me kéto rrezige. Ciftet gé déshirojné té identifikojné té gjitha rreziget e mundshme para
shtatzénisé késhillohen té marrin informacion mbi kéto panele.

Identifikimi i rrezigeve para shtatzénisé u lejon familjeve té ndérmarrin hapa pér parandalim, duke
e béré kété periudhé veganérisht té réndésishme. Edhe kur partnerét nuk jané té aférm, statuset e
zakonshme té bartésisé né popullaté mund té krijojné rrezige. Né sémundjet dominante, njé
ndryshim gjenetik i mbartur nga njé prind mund té mos i ndikojé ata, por mund té shkaktojé
probleme shéndetésore te fémijét e tyre. Pér sémundjet e lidhura me kromozomin X, nése néna
éshté bartése e shéndetshme, djemté mund té zhvillojné semundjen me njé probabilitet prej 50%.
Pér kéto arsye, ¢do ¢ift gé planifikon njé shtatzéni duhet té informohet pér kéto teste.

Edhe pse disa rrezige mbeten pér shkak té kufizimeve teknike dhe ndryshimeve té reja gjenetike
gé mund té shfagen pér heré té paré te fémija, shumica e rrezigeve té trashéguara mund té
identifikohen, duke béré té mundur parandalimin e shumé sémundjeve.

Cilat Teste Mund Té Béhen Para Shtatzénisé Pér Té Siguruar Njé Fémijé té Shéndetshém?
Partnerét mund té testohen pér statusin e bartésisé pér sémundje gé jané té zakonshme né vend,
té rénda ose kércénuese pér jetén. Edhe sémundjet e rralla jané té réndésishme, jo vetém ato té
zakonshmet. Testet panel Pregnarisk jané krijuar pér kété géllim.

Martesé midis té aférmve
(gjyshérit ishin véllezér).

Ekziston histori e
kancerit té gjirit né
familjen e saj dhe te
veté ajo.

Ekziston histori familjare e
vdekjeve té lidhura me
zemrén dhe kardiomiopatiné.

Ka sémundje té
lidhura me veshkat
né familje dhe te
individi.

Historia familjare
pérfshin sémundje
té muskujve.

Sémundje e
muskujve éshté
e pranishme né

historiné
familjare.

Edhe nése nuk ka sémundje GIJENETIKE né familje, té gjithé mund té mbartim disa gjendje. Ciftet gé
jané té aférm kané njé probabilitet shumé mé té larté pér té mbartur té njéjtin gjen pér njé sémundje.

MEGIJITHATE
Ciftet gé nuk jané té aférm mund té mbartin gjithashtu ndryshime né njé ose mé shumé gjene, gjé gé
mund té rrisé mundésiné e njé gjendjeje gjenetike te foshnja e tyre.

PER KETE ARSYE, KY TEST REKOMANDOHET PER TE GJITHA CIFTET QE DUAN TE KENE NJE FEMIJE.

Pér Njerézimin Shéndet,
Shkencé Pér Shéndetin!
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Paneli 1 - Paneli Bazik

Pérmbajtja e Panelit dhe Kushtet e Depistimit: Ky panel rekomandohet pér té gjitha ciftet gé
planifikojné shtatzéni ose gé kérkojné késhillim para martesés. Gjendjet e analizuara né kété panel jané
ato gé jané té zakonshme né popullaté, shkaktojné simptoma shumé té rénda klinike ose ¢ojné né
vdekje né moshé té hershme. Depistim i bartésisé gjenetike para shtatzénisé dhe planifikimi i
procedurave IVF me testim gjenetik kur éshté e nevojshme mund té ndihmojné né uljen e rrezigeve né
shtatzénité e ardhshme.

Paneli 1 pérfshin:

Analizén e kromozomeve, Talaseminé Alfa dhe Beta (Anemia Mesdhetare) dhe Aneminé Drepanocitare,
X i Brishté, Atrofiné Muskulore Spinale (SMA), Fenilketonuriné, Deficiencén e Biotinidazés, Hiperplaziné
Kongjenitale té Adrenalit pér shkak té Deficiencés sé 21-Hidroksilazés, Fibrozén Cistike, Distrofiné
Muskulore Duchenne (DMD)

Paneli 3 - Paneli Gjithépérfshirés

Pérmbajtja e Panelit dhe Kushtet e Depistimit: Ciftet gé planifikojné shtatzéni ose gé kérkojné
késhillim para martesés informohen pér kété test kur kérkojné njé vlerésim mé té detajuar pér gjendjet
e zakonshme. Ky test mund té analizojé shumicén e gjeneve té njohura gé lidhen me sémundjet tek
njeriu dhe ofron fugi shumeé té larté diagnostike. Duke gené se ciftet mund té jené gjithashtu né rrezik
pér gjendje mé té rralla—vecanérisht kur ka lidhje gjaku té afért ose té largét—rekomandohet
“Pregnarisk Paneli 3".

Né kété panel kryhet analiza e kariotipit pér té pércaktuar rreziget e lidhura me kromozomet, dhe
sekuencimi i ekzomit té ploté (WES) kryhet pér té dy partnerét pér té analizuar rajonet mé té
réndésishme té pothuajse té gjitha gjeneve gé kodojné proteina. Pérfshihen gjithashtu teste shtesé pér
gjendje gé jané té véshtira pér t'u vlerésuar pérmes kétyre metodave. Kjo gasje synon té ofrojé
depistimin mé té gjeré t& mundshém. Identifikimi paraprak i rrezigeve mund t'i udhéhegé familjet drejt
opsioneve gjenetike IVF pér té ulur mundésiné e lindjes sé njé fémije té prekur, ose té ndihmojé né
planifikimin e testeve diagnostike gjaté shtatzénisé ose pas lindjes pér ciftet gé ende déshirojné té
mbeten shtatzéné né ményré natyrale.

Paneli 3 pérfshin:

Sekuencimin e Ekzomit té Ploté (WES) pér mijéra gjendje, Analizén e Kromozomeve, Talaseminé Alfa,
X i Brishté, Atrofiné Muskulore Spinale (SMA), Hiperplaziné Kongjenitale t& Adrenalit pér shkak té
Deficiencés sé 21-Hidroksilazés, Distrofiné Muskulore Duchenne (DMD), Ataksiné e Friedreich.

Paneli 6 - Paneli i Zgjeruar

Pérmbajtja e Panelit dhe Kushtet e Depistimit: Paneli 6 éshté njé gasje e gjeré depistimi e

ngjashme me Panelin 3, por pérdor sekuencimin e gjenomit té ploté (WGS) né vend té
sekuencimit té ekzomit té ploté (WES). WGS éshté njé tekniké gé analizon pothuajse té gjithé
gjenomin, duke ndihmuar né identifikimin e varianteve gjenetike dhe duke mbéshtetur si
diagnozén klinike ashtu edhe kérkimin shkencor. Ndérsa WES fokusohet né rajonet koduese té
proteinave ku gjendet shumica e varianteve té njohura, WGS vleréson edhe ndryshime shtesé
gjenetike, duke rritur potencialin pér identifikimin e varianteve gé shkaktojné sémundje.

Paneli 6 pérfshin:

Sekuencimin e gjenomit té ploté (WGS) pér mijéra sémundje, Analizén e kromozomeve,
Talaseminé Alfa, X i Brishté, Atrofiné muskulore spinale (SMA), Hiperplaziné kongjenitale té
adrenalit pér shkak té deficiencés sé 21-hidroksilazés, Distrofiné muskulore Duchenne (DMD),
Ataksiné e Friedreich.

Sémundjet gjenetike janésémundje shumé té rénda qé kérkojné trajmine afatgjaté dhe ndikojné seriozisht
néjetén e pacientéve dhefamiljeve tétyre. Ndérsa diagnostikimi i hershém pas lindjes éshté thelbésor,
parandalimi i kétyre gjendjeve paraprakisht é&shté hapi mé efektiv. Duke gené se sémundjet gjenetike
ndryshojné shumé nga njéra-tjetra, mbéshtetja vetém né njé metodé nuk éshté e mjaftueshme pér té ulur
rreziget. Planifikimi i testimi duhettébéhet sipas rrezigeve specifike me té cilat familjet pérballen.

Skanoni kodin QR pér pérmbajtjen e panelit.
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