Formulari i Pyetjeve pér Vlerésimin e Faktoréve Autoimuné

A keni tiroidit Hashimoto?

A keni sémundje té shegerit?

A keni migrené?

A keni njé prirje alergjike?

A keni skugje té Iékurés gé nuk kalojné (si pugrra né
shpatulla ose reaksione té kruajtshme dhe té ndjeshme
né duar)?

A ju shfagen shpesh ulcera né gojé (ulcera aftoze)?

A pérjetoni fryrje pas disavakteve té caktuara?

A ndjeni parehati vecanérisht pas konsumimit té bukés
ose bulgurit?

A keni vitiligo (njolla té bardha né |eékuré)?

A zgjoheni té lodhur?

A keni fibromialgji (dhimbje né zonén e gafés)?

A mendoni shpesh, “Médhemb i gjithé trupi”?

A lodheni lehté?

A reagon |ékura juaj kur mbani bizhuteri té tjera pérveg
arit?

A keni dhimbje té kyceve (artrit/artralgi)?

Cfaré éshté infertiliteti?

Infertiliteti pérkufizohet si pamundésia pér té arritur shtatzéni brenda 12 muajve pavarésisht marrédhénieve
seksuale té rregullta dhe té pambrojtura.

Te graté e moshés 35 vjeg e lart, kjo periudhé vierésohet si 6 muaj.

linfertiliteti mundtélindéngaprobleme tek femrat ashtu edhe tek meshkujt, dhe faktorét gjenetiké luajné
njé rol té réndésishém ndér shkaget e infertilitetit.

Eshté njé gjendje gé mund té zhvillohet pér shkak té shumé faktoréve dhe mund té paraqgitet me skenaré té
ndryshém klinike, duke filluar nga démtimi i prodhimit té spermés deri te ulja e rezervés ovariane dhe
menopauza e parakohshme, nga humbjet e pérséritura té shtatzénisé deri te déshtimet e pérséritura té IVF.
Disa variante té sémundjeve té bartura nga partnerét mund té ndikojné né formimin e foshnjés,
implantimin dhe zhvillimin placentar, duke cuar né pamundésiné pér té pasur fémijé.

Pse kryhet vlerésimi gjenetik?

Testet gjenetike kryhen pér té sqaruar shkakun e infertilitetit, pér té pércaktuar gasjet e trajtimit bazuar né
shkakun themelor dhe pér t'i ndihmuar familjet té pércaktojné se cila metodé do t'u mundésojé arritjen e
shtatzénisé dhe pér té marré néshtépi njéfoshnje téshéndetshme. Struktura gjenetike e secilit éshté e
ndryshme. Edhe binjakét identiké (monozigotiké) nuk kané saktésisht té njéjtén strukturé gjenetike.
Meqgenése profili gjenetik i ¢do individi éshté unik, trajtimet gé synojné té rrisin suksesin duhet gjithashtu té
pérshtaten né pérputhje me kété. Kjo gasje quhet mjekési e personalizuar. Pér kété arsye, njohja
paraprakisht e predispozitave tona gjenetike, e gjendjeve gé mbartim dhe e ményrés se si mund t'u
pérgjigjemi medikamenteve para fillimit té trajtimit do ta rrisé suksesin e trajtimit.

Te kush duhet té kryejmé testim gjenetik?

o Te meshkujt: Azoospermia; oligozoospermia e réndé (numér shumé i ulét i spermatozoideve); njé
pérgindje e larté e spermatozoideve anormale (anomali morfologjike); pubertet i vonuar; testikuj té
vegjél; gjinekomasti.

« Te graté: Insuficiencé primare ovariane / menopauzé e parakohshme; ¢rregullime menstruale.

o Histori familjare téinfertilitetit.

o Histori familjare e ¢do ¢rregullimi gjenetik.

e Histori e humbjes sé shtatzénisé né familje.

o Histori e pérpjekjeve té déshtuara té IVF.

o Njé shtatzéni/fémijé e méparshme me njéanomali gjenetike té njohur.

¢ Konsanguinitet (partnerét gé jané té aférm).

Né situatat e listuara mé sipér, ciftet duhet t& marrin késhillim gjenetik dhe duhet té planifikohen testet e
pérshtatshme.
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Cilat jané shkaqget gjenetike té infertilitetit?
Faktoré té ndryshém gjenetiké mund té ¢ojné né infertilitet.

1) Anomalité kromozomale

Ndryshimet né numrin ose strukturén e kromozomeve:

Graté dhe burrat e shéndetshém kané 46 kromozome (23 ¢ifte). Gjysma trashégohen nga néna dhe gjysma nga
babai. Péraférsisht 20,000 gjene ndodhen né kéto kromozome, dhe secili kromozom mbart njé numér té
ndryshém gjenesh. Disa ndryshime né numrin ose strukturén e kétyre kromozomeve mund té krijojné rrezige
pér shtatzéniné. Pér kété arsye, idealisht, kushdo gé planifikon njé shtatzéni duhet ta béjé kété test. Eshté njé
test i thjeshté, por shumeé i réndésishém, dhe mund té kryhet né shumé gendra gjenetike né vendin toné.
Anomalité qé vérehen shpesh: Zbulimi i 47,XXY te meshkujt (sindroma Klinefelter):

Sindroma Klinefelter éshté njé nga shkaqget gjenetike mé té zakonshme té infertilitetit mashkullor dhe lidhet fort
me azoospermingé jo-obstruktive. Te individét me kariotip XXY, testikujt zakonisht jané té vegjél dhe me véllim té
zvogéluar, dhe me kalimin e kohés zhvillohen démtimi i tubujve seminiferé dhe humbja e gelizave germinale. Si
rezultat, spermatogjeneza démtohet. Shumica e pacientéve paragiten me azoospermi ose oligozoospermi
shumé té réndé. Profili hormonal zakonisht pasgyron hipogonadizém hipergonadotropik (FSH/LH té rritura,
testosteron i ulét-normal).

Prevalenca e sindromés Klinefelter te burrat azoospermiké raportohet té jeté aférsisht 10-12% (mé e larté né disa
seri). Né disa raste XXY, né testikuj mund té jené té pranishme zona fokale té prodhimit té spermés; prandaj, te
pacientét e pérzgjedhur, atésia mund té jeté e mundur pérmes microTESE té kombinuar me ICSI.

Zbulimi i sindromés Turner te femrat (45,X / Turner mozaik):

Sindroma Turner ndodh kur njé grua ka vetém njé kromozom X (45,X) ose kur disa geliza jané normale ndérsa té
tjerave u mungon njé kromozom X (Turner mozaik). Né sindromén Turner, indi ovarian zakonisht humbet né njé
fazé té hershme dhe vezoret mund té zhvillohen si “gonade streak.” Rezerva ovariane shterohet né ményré té
parakohshme. Mund té zhvillohet amenorre primare ose insuficiencé ovariane e parakohshme (POI), dhe pér
kété arsye lidhet fort me infertilitetin.

Né rastet e Turner mozaik, funksioni ovarian mund té ruhet mé miré, duke lejuar menstruacion spontan dhe,
rrallé, shtatzéni spontane; megjithaté, rreziku i shterimit té& hershém té rezervés ovariane mbetet i larté.

Zbulimi i njé anomalie kromozomale strukturore te njéri prej partneréve:

Disa ndryshime kromozomale strukturore (p.sh., translokacionet e balancuara, inversionet) mund té mos
shkaktojné asnjé problem té dukshém shéndetésor te individi, dhe personi mund té duket plotésisht i
shéndetshém. Megjithaté, kéto anomali mund té gojné né probleme gjaté formimit té gelizave riprodhuese
(vezé/spermatozoid). Te kéta individé, disa nga gelizat riprodhuese mund té zhvillohen me pérmbajtje
kromozomale té pabalancuar.

Si rezultat, kjo gjendje mund té ¢ojé né pamundési pér té arritur shtatzéni (infertilitet), aborte spontane té
pérséritura, démtim té zhvillimit t& embrionit ose déshtime té pérséritura té IVF, dhe né disa raste, né lindjen e
njé fémije me ¢ekuilibér kromozomal té shogéruar me paaftési intelektuale dhe vonesé né zhvillim.

Cfaré béhet kur zbulohet njé anomali kromozomale strukturore?:

Rreziget e mundshme gé lidhen me shtatzéniné pércaktohen sipas ndryshimit specifik kromozomal té
identifikuar. Nése déshirohet konceptim natyral, shpjegohen testet diagnostikuese prenatale gé do té kryhen
gjaté shtatzénisé, si edhe shkallét e suksesit dhe kufizimet e tyre. Nése ¢ifti preferon fekondimin in vitro (IVF) me
testim gjenetik paraimplantues pér rirregullimet strukturore (PGT-SR), detajet e kétyre procedurave duhet té
diskutohen né ményré gjithépérfshirése. Pér kété arsye, analiza e kariotipit rekomandohet pér ¢iftet e
diagnostikuara me infertilitet ose pér ata me histori té 22 aborteve spontane té pérséritura. Megjithaté, sot
rekomandohet gé ciftet gé planifikojné té kené fémijé té& marrin késhillim té pérshtatshém gjenetik dhe té
kryejné paraprakisht disa teste gjenetike, me géllim gé té parandalohet pérballja me kéto probleme.

2) Ndryshimet monogjenike
Ka aférsisht 20,000 gjene té njohura te njerézit. Mé shumeé se 1,000 gjene mendohet se lidhen drejtpérdrejt me
riprodhimin. Rreth gjysma e tyre jané té lidhura me funksionin riprodhues feméror dhe gjysma tjetér me
funksionin riprodhues mashkullor. Kéto gjene ndikojné né prodhimin e spermés, funksionin ovarian dhe
zhvillimin e oocitit/embrionit. Aktualisht, njihen shumé gjene kandidate gé lidhen me c¢rregullimet riprodhuese.
Pérveg kétyre gjeneve, shumé variacione gjenetike té lidhura me inflamacionin dhe faktorét autoimuné lidhen
drejtpérdrejt me funksionin riprodhues.

Mé paré, te meshkujt u jepej pérparési testimit pér fibrozén cistike dhe te graté testimit pér premutacionin FMR1
(X i Brishté). Megjithaté, tani éshté e qarté se vetém kéto teste jané té pamjaftueshme dhe se jané té nevojshme
panele gjenetike gjithépérfshirése. Natyrisht, né rastet e mungesés kongjenitale té vas deferens dhe
azoospermisé obstruktive te meshkujt, fibroza cistike dyshohet fugishém. Megjithaté, nuk rekomandohet kryerja
vetém e kétij testi. Testimi gjenetik duhet t'u rekomandohet té gjitha ¢ifteve me humbje té shtatzénisé, déshtim
té implantimit ose infertilitet pér shkage té ndryshme. Brenda analizés ekzom té panelit té infertilitetit,
vlerésohen gjithashtu gjenet e lidhura me inflamacionin dhe faktorét autoimuné, dhe né bashképunim me
klinicistin pércaktohet njé plan trajtimi.
Infertiliteti Mashkullor - Paneli Bazik Infertiliteti Feméror - Paneli Bazé
¢ Analiza e krommozomeve (kariotipi)

e Analiza e mikrodelecionit t& kromozomit Y

e Analiza e kromozomeve (kariotipi)

o Analiza ekzom panelit té infertilitetit
o Testi TUNEL (Testi i fragmentimit t& ADN-sé sé spermés) ¢ Analiza e premutacionit FMRI1
e Testiianeuploidisé sé spermés

e Analiza ekzom e panelit té infertilitetit

3) Statusi i Bartésit

Qéllimi kryesor i trajtimit té infertilitetit éshté arritja e lindjes sé njé foshnje té shéndetshme. Gjaté kryerjes sé
testimit gjenetik, géllimi nuk éshté vetém pércaktimi i shkakut té infertilitetit dhe planifikimi i trajtimit né
pérputhje me té, por edhe sigurimi i shéndetit té foshnjés. Variantet gjenetike té bartura nga secili partner, edhe
nése nuk lidhen drejtpérdrejt me infertilitetin, mund té paragesin rrezik sémundjeje pér foshnjén. Pér kété arsye,
ne rekomandojmé vlerésimin e statusit té bartésit te té dy partnerét gjaté planifikimit té trajtimit té infertilitetit.
Prandaj, rekomandimi yné éshté gé ciftet t'i nénshtrohen njé paneli gjenetik té zgjeruar. Pér graté, kjo pérfshin
Panelin Pregnarisk 3. Pér burrat, kjo pérfshin analizén e mikrodelecionit té& kromozomit Y dhe testet e spermés sé
bashku me Panelin Pregnarisk 3.

Infertiliteti Mashkullor - Paneli i Zgjeruar
e Analiza e mikrodelecionit t& kromozomit Y
e Testi TUNEL (Testi i fragmentimit t& ADN-sé sé spermés)
e Testiianeuploidisé sé spermés
o Paneli Pregnarisk 3

Infertiliteti Feméror - Paneli i Zgjeruar
e Paneli Pregnarisk 3

Pér té rritur vlerén diagnostike dhe klinike té kétyre testeve, gjetjet klinike té detajuara jané jashtézakonisht té
réndésishme. Sé bashku me kéto teste, ju lutemi té plotésoni plotésisht Pyetésorin e Vlerésimit té Faktoréve
Autoimuné gé ndodhet né fagen e paré dhe ta ndani até me mjekun tuaj. Vecanérisht te partnerja femér, prania
e kétyre gjetjeve mund té kérkojé modifikime specifike né planin e trajtimit.

Pér Njerézimin Shéndet,
Shkencé Pér Shéndetin!
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