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Mungesa e sfinqgomielinazés acidike (ASMD), e quajtur gjithashtu sémundja
Niemann-Pick e tipit A dhe B

Cfaré eshtée?

ASMD-ja éshté njé sémundje e rrallé gé shkakton grumbullimin e Iéndés yndyrore né pjesé té ndryshme té trupit.
Personat me ASDM-B kané mélgi dhe shpretké té€ zmadhuar, si dhe sémundje t€ mushkérive dhe mélgisé gé mund
té pérkeqgésohen me kalimin e kohés. Forma mé e réndé, ASDM-A, prek gjithashtu trurin dhe zakonisht rezulton né
vdekje gjaté foshnjérisé. Ekziston gjithashtu njé formé e ASMD-sé gé éshté e ndérmjetme pér sa i pérket ashpérsisé.

Funksioni i gjeneve dhe enzimave

ASMD-né e shkaktojné mutacionet né gjenin SMPD1. Zakonisht, gjeni SMPD1 e udhézon trupin gé té
prodhojé sfingomielinazé acidike, njé enzimé gé ndihmon né shpérbérjen e njé substance yndyrore té
quajtur sfingomieliné. Te personat me ASMD-B, ka njé grumbullim té sfingomielinés né mélgi, shpretké,
mushkéri dhe palcén e kockave; te foshnjat me ASMD-A dhe te fémijét me formén e ndérmjetme té
ASMD-sé, sfingomielina grumbullohet gjithashtu né tru.

Mé shumé informacion rreth simptomave

Personat me ASMD-B (e njohur edhe si Niemann Pick B) zakonisht kané mélgi dhe shpretké té
zmadhuara gé shpesh vérehen pér heré té€ paré gjaté fémijéris€. Me kalimin e kohés, disa individé me
ASMD-B shfaqin véshtirési né frymémarrje, sémundje t&€ mélgis€, hemorragji, anomali té lipideve dhe
kocka té dobéta. Shumé persona me ASMD-B jetojné deri né moshé madhore. Foshnjat me ASMD-A
(e njohur edhe si Niemann Pick A) zakonisht diagnostikohen gjaté vitit té paré té jetés sepse kané
mélci dhe shpretké té zmadhuar, nuk shtojné miré peshé dhe nuk zhvillohen si¢ duhet. Shumica e
foshnjave me ASMD-A vdesin midis moshés 2-3 vjec. Individét me formén e ndérmjetme, pérvecg
simptomave t€ ASMD-B, kané edhe démtim té trurit, por sémundja e trurit pérparon me njé rittm mé té
ngadalté sesa né ASMD-A.

Sa e zakonshme éshté ASMD-ja?
Té gjitha format e ASMD-sé jané crregullime jashtézakonisht té rralla, gé vlerésohet se prekin rreth
1:250 000 individé.

Si trashégohet?
Té gjitha format e ASMD-sé trashégohen sipas modelit té trashégimisé autozomale recesive.

A ekziston njé trajtim?
Ky informacion éshté pérditésuar né néntor 2020. Vendimet lidhur me mundésiné, kohén dhe ményrén e
menaxhimit té& késaj s€émundjeje duhet t&€ merren gjithmoné me ofruesin tuaj té kujdesit shéndetésor.
Trajtimi
Aktualisht nuk ka asnjé terapi té miratuar nga FDA-ja pér ASMD-né.
Provat Klinike

Klikoni pér té paré provat klinike gqé studiojné njé terapi eksperimentale té& zévendésimit té
enzimés pér ASMD-B.

Informacion dhe mbéshtetje shtesé
e Genetics Home Reference & Medline Plus (ASMD)
e National Organization for Rare Diseases (ASMD)
¢ National Niemann Pick Disease Foundation

Burimi
e Genetics Home Reference (GHR) and MedlinePlus



https://clinicaltrials.gov/ct2/results?cond=ASMD&term&type=Intr&rslt&recrs=b&recrs=a&recrs=f&recrs=d&age_v&gndr&intr&titles&outc&spons&lead&id&cntry&state&city&dist&locn&rsub&strd_s&strd_e&prcd_s&prcd_e&sfpd_s&sfpd_e&rfpd_s&rfpd_e&lupd_s&lupd_e&sort
https://medlineplus.gov/genetics/condition/niemann-pick-disease/
https://rarediseases.org/rare-diseases/acid-sphingomyelinase-deficiency/
https://nnpdf.org/
https://medlineplus.gov/genetics/

Lipofuscinoza ceroide e tipit 2 (CLN2)

Cfaré eshtée?

CLN2 éshté njé sémundje e trurit qé prek fémijét e vegjél. FEmijét me CLN2 kané kriza, zhvillim té ngadalté,
probleme me koordinimin dhe humbje té shikimit. Nése nuk trajtohen, personat me CLN2 zakonisht nuk
mbijetojné pas adoleshencés.

Funksioni i gjeneve dhe enzimave

Mutacionet né gjenin TPP1 shkaktojné CLN2. Zakonisht, gjeni TPP1 e udhézon trupin gé té prodhojé
tripeptidil peptidazén 1, njé enzimé gé shpérbén peptidet (fragmentet e proteinave). Te personat me
CLN2, kéto peptide nuk shpérbéhen, por grumbullohen né tru.

Mé shumé informacion rreth simptomave

CLN2, e njohur gjithashtu si njé formé e sémundjes Batten, zakonisht shfaget te fémijét midis moshés
2-4 vjeg. Shenijat fillestare te fémijét me CLN2 jané zakonisht krizat dhe véshtirésia né koordinim.
Personat me CLN2 gjithashtu pérjetojné shtréngime (tike) t&€ muskujve, humbje té shikimit, probleme
me aftésité motorike dhe zhvillimin e té folurit, aftési té kufizuara intelektuale dhe probleme té sjelljes.
CLN2 shkakton gjithashtu humbje té aftésive té fituara mé paré. Nése nuk trajtohen, fémijét me CLN2
zakonisht nuk jetojné pas adoleshencés. Disa persona me CLN2 nuk shfaqin simptoma deri né
fémijériné e voné dhe mund té mbijetojné deri né moshén madhore.

Sa e zakonshme éshté CLN2?
CLN2 éshté njé ¢rregullim jashtézakonisht i rrallé. Shpeshtésia e shfagjes sé tij né popullsi éshté e
panjohur.

Si trashégohet?
CLN2 trashégohet sipas modelit té trashégimisé autozomale recesive.

Ekziston njé trajtim?
Ky informacion éshté pérdit€suar né néntor 2020. Vendimet lidhur me mundésiné, kohén dhe ményrén e
menaxhimit té késaj sEmundjeje duhet t& merren gjithmoné me ofruesin tuaj té kujdesit shéndetésor.

Trajtimi
Ekziston njé terapi té zévendésimit t€ enzimave e miratuar nga FDA pér personat me CLNZ2.

Klikoni pér mé shumé informacion rreth trajtimit t&¢ CLN2.

Provat klinike
Klikoni pér té paré provat klinike qé vlerésojné terapiné eksperimentale té zévendésimit té
enzimés dhe terapiné gjenike pér CLN2.

Informacion dhe mbéshtetje shtesé
e Genetics Home Reference & Medline Plus (CLN2)
¢ Batten Disease Support and Research Association

Burimi
e Genetics Home Reference (GHR) and MedlinePlus



https://www.biomarin.com/our-treatments/products/brineura/
https://www.biomarin.com/our-treatments/products/brineura/
https://medlineplus.gov/genetics/condition/cln2-disease/
https://www.bdsra.org/
https://medlineplus.gov/genetics/

Ksantomatoza cerebrotendinoze (CTX)

Cfaré eshtée?
Personat me CTX ruajné njé sasi jonormale t€ yndyrave né pjesé té ndryshme té trupit, duke rezultuar né
simptoma neurologjike gé zakonisht fillojné né moshén e rritur t&€ hershme. Simptoma té tjera CTX, si diarreja

kronike

dhe mjegullimi i kornesé, zakonisht fillojné gjaté fémijérisé.

Funksioni i gjeneve dhe enzimave

CYP27A1 shkaktohet nga mutacionet né gjenin CTX. Zakonisht, gjeni CYP27A1 e udhézon trupin qé
té prodhojé sterol-27-hidroksilazé, njé enzimé gé ndihmon né shpérbérjen e kolesterolit. Te personat
me CTX, kolesteroli dhe njé substancé tjetér yndyrore, kolestanoli, grumbullohen si nyje yndyrore té
quajtura ksantoma. Ksantomat mé shpesh gjenden né tru dhe né tendina gé lidhin muskujt me kockén.

Mé shumé informacion rreth simptomave

Personat me CTX mund té pérjetojné diarre kronike dhe katarakte gjaté fémijérisé. Problemet nervore
zakonisht zhvillohen né moshén madhore té hershme dhe pérfshijné konvulsione, ¢rregullime té
lévizjes, démtim té té folurit, humbje t&€ ndjeshmérisé né krahé dhe kémbé, rénie té kapacitetit
intelektual, halucinacione dhe depresion. Ksantomat (depozitat yndyrore jonormale né ngjyré té verdhé
né lékuré) zakonisht zhvillohen gjaté adoleshencés ose moshés madhore té hershme dhe mé shpesh
gjenden né tendinat e duarve, bérrylave, gjunjéve, qafés dhe thembrave. Ato mund té prekin
fleksibilitetin né kéto zona. Personat me CTX kané gjithashtu rrezik té shtuar pér sémundje té zemrés.

Sa e zakonshme éshte CTX?

CTX éshté njé crregullim jashtézakonisht i rrallé qé vilerésohet té preké 1:1 000 000 individé.

Si trashégohet CTX?

CTX trashégohet sipas modelit té trashégimisé autozomale recesive.

Ekziston njé trajtim?

Ky informacion éshté pérditésuar né néntor 2020. Vendimet lidhur me mundésiné, kohén dhe ményrén e
menaxhimit té& késaj sémundjeje duhet t&€ merren gjithmoné me ofruesin tuaj té kujdesit shéndetésor.

Trajtimi
Ekziston njé trajtim i miratuar nga FDA pér personat me CTX.

Klikoni pér mé shumé informacion rreth CTX.

Provat klinike
Klikoni pér té paré prova klinike gé vlerésojné njé mjekim eksperimental pér CTX.

Informacion dhe mbéshtetje shtesé

Burimi
[ ]

Genetics Home Reference and Medline Plus (CTX)
National Organization for Rare Diseases (CTX)
United Leukodystrophy Foundation

Genetics Home Reference (GHR) and MedlinePlus



https://travere.com/our-pipeline/chenodeoxycholic-acid/
https://clinicaltrials.gov/ct2/results?cond=Cerebrotendinous%2BXanthomatosis&term&cntry&state&city&dist&Search=Search&recrs=a&recrs=b&recrs=d&recrs=f&type=Intr
https://medlineplus.gov/genetics/condition/cerebrotendinous-xanthomatosis/
https://rarediseases.org/rare-diseases/cerebrotendinous-xanthomatosis/
https://ulf.org/
https://medlineplus.gov/genetics/

Sémundja Fabry

Cfaré éshté?

Sémundja Fabry éshté njé crregullim i rrallé gé shkakton grumbullimin e njé Iénde yndyrore né pjesét e trupit.
Grumbullimi i késaj Iénde né zemér, veshka dhe enét e gjakut mund té shkaktojé ndérlikime kércénuese pér
jetén, duke pérfshiré sulme né zemér, sémundje té veshkave dhe goditje né tru.

Funksioni i gjeneve dhe enzimave

Sémundja Fabry shkaktohet nga mutacionet né gjenin GLA. Zakonisht, gjeni GLA e udhézon trupin qé
té prodhojé alfa-galaktozidazén A, njé enzimé qé shpérbén njé substancé yndyrore té njohur si
globotriaosilceramid. Te personat me sémundjen Fabry ka akumulim té globotriaosilceramidit né zemeér,
veshka, nerva dhe enét e vogla té gjakut.

Mé shumé informacion rreth simptomave

Forma klasike e sémundijes Fabry shkakton sémundje té veshkave, sémundje té zemrés dhe goditje né
tru, té cilat zakonisht shfagen né moshén e hershme madhore. Shumé djem me sémundjen Fabry
pérjetojné dhimbje né duar dhe kémbé gjaté fémijérisé, njé skuqgje/rash karakteristik té 1ékurés, reduktim
té aftésisé pér té djersitur, turbulliré né kornené e syrit, probleme gastrointestinale dhe humbje té
dégjimit. Format mé pak té rénda té sémundjes Fabry mund té shfagen gjaté moshés madhore dhe
prekin kryesisht zemrén ose veshkat.

Sa e zakonshme éshté sémundja Fabry?
Sémundja Fabry éshté njé ¢rregullim i rrallé gé vlerésohet se prek 1:40 000 — 60 000 meshku;j.
Pérhapja te femrat éshté e panjohur. Eshté mé e pérhapur dhe zakonisht mé e réndé te meshkuit.

Si trashégohet sémundja Fabry?
Sémundja Fabry trashégohet sipas modelit té€ trashégimisé sé lidhur me kromozomin X. Sémundija
Fabry te femrat mund variojé nga asimptomatike né njé formé po aq té réndé sa te meshkuijt gé preken
zakonisht.

Ekziston njé trajtim?
Ky informacion éshté pérditésuar né néntor 2020. Vendimet lidhur me mundésiné, kohén dhe ményrén e
menaxhimit té& késaj s€émundjeje duhet t& merren gjithmoné me ofruesin tuaj té kujdesit shéndetésor.

Trajtimi

Pér personat me sémundjen Fabry gé kané mutacione specifike t&€ GLA ekziston njé terapi e
zévendésimit té enzimés e miratuar nga FDA dhe njé terapi farmakologjike shogéruese e miratuar
nga FDA. Ofruesi juaj i kujdesit shéndetésor mund t€ marré né konsideraté edhe terapi shtesé pér té
ndihmuar né kontrollin e simptomave.

Klikoni pér mé shumé informacion rreth trajtimit t€ sémundjes Fabry.
e Fabrazyme
e Migalastat

Provat Kklinike
Klikoni pér té paré provat klinike gé studiojné terapiné e zévendésimit té enzimave
eksperimentale, terapi té reduktimit té substratit, dhe terapi gjenike pér sémundjen Fabry.


https://www.fabrazyme.com/
https://www.amicusrx.com/product/
https://clinicaltrials.gov/ct2/results?cond=Fabry%2BDisease&term&cntry&state&city&dist&Search=Search&recrs=a&recrs=b&recrs=d&recrs=f&type=Intr

Informacion dhe mbéshtetje shtesé
e Genetics Home Reference and Medline Plus (Fabry Disease)
¢ National Organization for Rare Diseases (Fabry Disease)
e Fabry International Network
o Fabry Support and Information Group
e National Fabry Disease Foundation

Burimi
e Genetics Home Reference (GHR) and MedlinePlus



https://medlineplus.gov/genetics/condition/fabry-disease/
https://rarediseases.org/rare-diseases/fabry-disease/#%3A%7E%3Atext%3DFabry%20disease%20is%20a%20rare%2Cknown%20as%20lysosomal%20storage%20disorders
https://www.fabrynetwork.org/news-events/
https://fabry.org/
https://www.fabrydisease.org/
https://medlineplus.gov/genetics/

Semundja Gaucher

Cfaré éshté?

Sémundja Gaucher éshté njé sémundje e rrallé gé shkakton akumulimin e njé Iénde yndyrore né pjesé té trupit.
Personat me llojin mé té zakonshém té sémundjes Gaucher, tipi 1, mund té kené mélgi dhe shpretké té
zmadhuar, sémundje té kockave dhe hemorragji. SEmundja Gaucher e tipit 2 pérfshin gjithashtu sémundje
neurologjike progresive dhe zakonisht éshté vdekjeprurése né fémijériné e hershme. Fémijét me sémundjen
Gaucher té tipit 3 shfagin s€mundje me ashpérsi t€ ndérmjetme midis tipave 1 dhe 2.

Funksioni i gjeneve dhe enzimave

Sémundja Gaucher shkaktohet nga mutacionet né gjenin GBA. Zakonisht, gjeni GBA e udhé&zon trupin
gé té prodhojé beta-glukocerebrozidazé, njé enzimé gé shpérbén njé substancé yndyrore té njohur si
glukocerebrosid. Te personat me sémundjen Gaucher té tipit 1, ka akumulim té glukocerebrosidit né
mélgi, shpretké dhe palcén e kockave. Personat me Gaucher té tipit 2 dhe 3 gjithashtu kané akumulim
té glukocerebrosidit né tru.

Mé shumé informacion rreth simptomave

Personat me sémundjen Gaucher té tipit 1 mund té shfagin simptoma né ¢do kohé nga fémijéria deri
né moshén madhore. Simptomat mund t€ variojné nga té lehta né té rénda dhe pérfshijné zmadhim té
mélcisé dhe shpretkés, anemi, mavijosje té lehté dhe probleme me kockat duke pérfshiré fraktura dhe
dhimbje. Personat me sémundjen Gaucher té tipit 2 ose 3 kané sémundje té€ tjera né tru. Simptomat
pérfshijné |évizje jonormale té syve, konvulsione dhe probleme té muskujve. Tipi 2 €shté mé i réndé
dhe shfaget né foshnjéri, ndérsa tipi 3 shfaget né fémijéri dhe ka tendencén té pérparojé mé ngadalé.
Fatkeqgésisht, shumica e foshnjave me sémundjen Gaucher té tipit 2 vdesin né moshén 1-3 vjeg.
Forma shumé e réndé vdekjeprurése perinatale shkakton ndérlikime kércénuese pér jetén para lindjes
dhe foshnjat mund té mbijetojné vetém pér disa dité. Personat me formén e rrallé kardiovaskulare kané
kryesisht sémundje né zemér, por mund té kené edhe anomali té€ syve, probleme me kockat dhe
zmadhim té shpretkés. Personat me kété formé mund té mbijetojné deri né moshén madhore.

Sa e zakonshme éshté sémundja Gaucher?
Sémundja Gaucher éshté njé crregullim i rrallé, gé vlerésohet se prek 1:50 000 — 100 000 individé.
Sémundja Gaucher e tipit 1 éshté mé e zakonshme tek individét me origjiné hebreje ashkenazi.

Si trashégohet sémundja Gaucher?
Sémundja Gaucher trashégohet sipas modelit té trashégimisé autozomale recesive.

Ekziston njé trajtim?
Ky informacion éshté pérdit€suar né néntor 2020. Vendimet lidhur me mundésiné, kohén dhe ményrén e
menaxhimit té késaj sEémundjeje duhet t&€ merren gjithmoné me ofruesin tuaj té kujdesit shéndetésor.

Trajtimi

Ekzistojné terapi té zévendésimit t€ enzimés dhe terapi té reduktimit té substratit t& miratuara
nga FDA pér personat me sémundjen Gaucher té tipit 1. Fatkegésisht, nuk ka trajtime t&€ miratuara
pér manifestimet né tru t& sémundjes Gaucher té tipit 2 dhe 3.



Klikoni KETU pér mé shumé informacion rreth trajtimit t& sémundjes Gaucher
e Cerezyme® (imiglucerase)

VPRIV® (velaglucerase alpha)

Elelyso® (taliglucerase alpha)

Cerdelga® (eliglustat)

Zavesca® (miglustat)

Provat klinike
Klikoni KETU pér té paré prova klinike gé po studiojné trajtime eksperimentale pér sémundjen Gaucher.
Terapité qé po studiohen pérfshijné terapiné gjenike dhe terapiné e reduktimit té substratit.

Informacion dhe mbéshtetje shtesé
e Genetics Home Reference & Medline Plus (Gaucher Disease)

¢ National Organization for Rare Diseases (Gaucher Disease)
¢ National Gaucher Foundation

Burimi
e Genetics Home Reference (GHR) and MedlinePlus



https://www.cerezyme.com/
https://www.vpriv.com/
https://www.elelyso.com/
https://www.cerdelga.com/?utm_source=google&utm_medium=ppc&utm_campaign=Patient-Branded&utm_content=CerdelgaPatient&utm_term=cerdelga
https://www.zavesca.com/
https://clinicaltrials.gov/ct2/results?cond=Gaucher%2BDisease&term&cntry&state&city&dist&Search=Search&recrs=a&recrs=b&recrs=d&recrs=f&type=Intr
https://medlineplus.gov/genetics/condition/gaucher-disease/
https://rarediseases.org/rare-diseases/gaucher-disease/
https://www.gaucherdisease.org/
https://medlineplus.gov/genetics/

Gangq

liosidoza GM1

Cfaré éshté?
Gangliosidoza GM1 éshté njé ¢rregullim i rrallé gé shkakton aftési té kufizuara zhvillimore progresive, anomali
skeletore, mélci dhe shpretké té zmadhuar, humbje té shikimit, sémundje té kockave dhe tipare dalluese té

fytyrés.

Fémijét me formén mé té réndé té gangliosidozés GM1 zakonisht nuk mbijetojné pas fémijérisé sé

hershme. Ekzistojné gjithashtu forma mé pak té rénda té gangliosidozés GM1 gé avancojné mé ngadalé.

Funksioni i gjeneve dhe enzimave

Gangliozidoza GM1 shkaktohet nga mutacionet né gjenin GLB1, i cili jep udhézime pér prodhimin e
beta-galaktozidazés. Beta-galaktozidaza éshté njé enzimé qé zakonisht shpérbén njé substancé
yndyrore, gangliozidin GM1. Kur ka mungesé té beta-galaktozidazés, gangliozidi GM1 grumbullohet
né gelizat e trurit, mélgi, shpretké dhe organe té tjera. Ky grumbullim toksik shkakton simptomat e
sémundjes.

Mé shumé informacion rreth simptomave

Forma mé e zakonshme e gangliozidozés GM1 éshté tipi 1, i cili zakonisht diagnostikohet né vitin e
paré té jetés kur vérehet se foshnjat kané vonesa né zhvillim qé pérkeqésohen vazhdimisht. Me
kalimin e kohés, foshnjat me gangliozidozé té tipit 1, GM1, kané zmadhim t& mélcisé dhe shpretkés,
konvulsione dhe sémundje té skeletit. Disa zhvillojné gjithashtu tipare “té vrazhda/té theksuara” té
fytyrés dhe sémundje t& zemrés dhe shumica nuk mbijetojné pas fémijérisé sé hershme.
Gangliosidoza GM1 e tipit 2 mund té shfaget gjaté foshnjérisé sé voné ose fémijérisé sé hershme, me
njé progres mé té ngadalté. Forma mé pak e réndé éshté gangliozidoza GM1 e tipit 3, e cila mund té
shfaget gjaté viteve té adoleshencés.

Sa e zakonshme éshté Gangliozidoza GM1?

Gangliozidoza GMI éshté njé crregullim shumé i rrallé dhe vlerésohet se prek nga 1:100 000 deri né
1:200 000 té porsalindur.

Si trashégohet gangliozidoza GM1?

Gangliozidoza GMI trashégohet sipas njé forme trashégimie autozomale recesive.

Ekziston njé trajtim?

Ky informacion éshté pérditésuar né néntor 2020. Vendimet lidhur me mundésiné, kohén dhe ményrén
e menaxhimit té késaj sémundjeje duhet t& merren gjithmoné me ofruesin tuaj té kujdesit shéndetésor.

Trajtimi
Aktualisht nuk ka asnjé trajtim t€ miratuar nga FDA pér gangliozidozén GM1.
Provat Klinike

Klikoni pér té paré prova klinike gé po studiojné terapiné gjenike eksperimentale pér
gangliozidozén GM1.

Informacion dhe mbéshtetje shtesé

Burimi

Genetics Home Reference & Medline Plus (GM1 Gangliosidosis)
Cure GM1

Hunter’s Hope

Genetics Home Reference (GHR) and MedlinePlus



https://clinicaltrials.gov/ct2/results?cond=GM1%2BGangliosidosis&term&cntry&state&city&dist&Search=Search&recrs=a&recrs=b&recrs=d&recrs=f&type=Intr
https://medlineplus.gov/genetics/condition/gm1-gangliosidosis/
https://curegm1.org/
https://www.huntershope.org/family-care/leukodystrophies/gm1-gangliosidosis/
https://medlineplus.gov/genetics/

Mungesa e lipazés sé acidit lizozomal (LAL-D)

Cfaré eshtée?

Personave me LAL-D u mungon njé enzimé gé ndihmon né shpérbérjen e yndyrave. LAL-D shkakton
sémundje t& mélgisé e cila, te foshnjat, mund té jeté kércénuese pér jetén. Njé formé mé e zakonshme dhe
mé pak e réndé e LAL-D mund té shfaget mé voné né jeté.

Funksioni i gjeneve dhe enzimave

Mutacionet né gjenin LIPA shkaktojné LAL-D. Gjeni LIPA normalisht e udhézon trupin gé té prodhojé
lipazén e acidit lizozomal, njé enzimé gé shpérbén yndyrat. Te personat me LAL-D, ka grumbullim té
yndyrave né mélgi.

Mé shumé informacion rreth simptomave

Foshnjat me formén e réndé té LAL-D (e njohur edhe si s€mundja Wolman) kané mélgi dhe shpretké té
zmadhuar, shtim té pakét né peshé, verdhéz dhe probleme gastrointestinale, duke pérfshiré yndyré né
jashtéqitje. Foshnjat zhvillojné sémundje t& mélgisé, mosfunksionim té shumé organeve dhe
kequshqyerje té réndé dhe né pérgjithési nuk mbijetojné pas njé viti. Foshnjat me formén e réndé mund
té kené gjithashtu depozitime kalciumi né gjéndrat mbiveshkore, anemi dhe vonesé né zhvillim. Né
formén e LAL-D qgé shfaget mé voné (e njohur edhe si sémundja e depozitimit té kolesteril-esterit),
simptomat mund té shfagen né ¢do kohé nga fémijéria deri né moshén madhore. Personat me LAL-D
gé shfaget mé voné, né pérgjithési kané mélci t& zmadhuar dhe gjithashtu mund té kené shpretké té
zmadhuar, sémundje té mélgisé, probleme gastrointestinale dhe rrezik té shtuar pér infarkt dhe goditje
né tru.

Sa i zakonshém éshté LAL-D?
LAL-D éshté njé c¢rregullim shumé i rrallé, qé vlerésohet té preké 1:40 000 — 300 000 individé. Forma
gé shfaget mé voné éshté forma mé e shpeshté.

Si trashégohet LAL-D?
LAL-D trashégohet sipas modelit té trashégimisé autozomale recesive.

Ekziston njé trajtim?
Ky informacion éshté pérdit€suar né néntor 2020. Vendimet lidhur me mundésiné, kohén dhe ményrén e
menaxhimit té késaj sémundjeje duhet t&€ merren gjithmoné me ofruesin tuaj té kujdesit shéndetésor.

Trajtimi
Pér personat me LAL-D ekziston njé terapi e zévendésimit té enzimave e miratuar nga FDA.

Klikoni pér mé shumé informacion rreth trajtimit t&¢ LAL-D.

Provat klinike
Klikoni pér té paré nése ka ndonjé prové klinike gé studion trajtimet eksperimentale pér LAL-D.

Informacion dhe mbéshtetje shtesé
e Genetics Home Reference & Medline Plus (LAL-D)
¢ National Organization for Rare Disorders (LAL-D)
e American Liver Foundation
e LAL-D Aware

Burimi
e Genetics Home Reference (GHR) and MedlinePlus
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https://kanuma.com/
https://clinicaltrials.gov/ct2/results?cond=LAL-Deficiency&term&cntry&state&city&dist&Search=Search&recrs=a&recrs=b&recrs=d&recrs=f&type=Intr
https://medlineplus.gov/genetics/condition/lysosomal-acid-lipase-deficiency/
https://rarediseases.org/rare-diseases/cholesteryl-ester-storage-disease/
https://liverfoundation.org/for-patients/about-the-liver/diseases-of-the-liver/lysosomal-acid-lipase-deficiency/
https://laldaware.org/
https://medlineplus.gov/genetics/

Leukodistrofia metakromatike (MLD)

Cfaré éshté?

Leukodistrofia metakromatike pér shkak t€ mungesés sé arilsulfatazés A éshté njé sémundje neurologjike
progresive e rrallé gé shkakton aftési té& kufizuar intelektuale, humbje té aftésive motorike dhe anomali té tjera.
Forma mé e zakonshme e MLD éshté zakonisht vdekjeprurése né fémijéri. Format mé té buta mund té shfagen
né ¢cdo kohé nga fémijéria deri né moshén madhore.

Funksioni i gjeneve dhe enzimave

Pér shkak t& mungesés sé arilsulfatazés A, pjesa mé e madhe e personave me MLD kané mutacione né
gjenin ARSA. Zakonisht, gjeni ARSA e sinjalizon trupin gé té prodhojé arilsulfatazén A, njé enzimé gé
shpérbén yndyrat e njohura si sulfatide. Te personat me MLD ka njé grumbullim toksik té sulfatideve né
tru, gé shkakton shenjat dhe simptomat klinike. Njé numér i vogél i personave me MLD kané mutacione
té gjenit PSAP, jo té gjenit ARSA. ScreenPlus nuk e dikton MLD e shkaktuar nga mutacionet né PSAP.

Mé shumé informacion rreth simptomave

Personat me MLD shfaqin pérkegésim gradual té funksionit té€ nervave, duke rezultuar né humbje
graduale té kapacitetit intelektual dhe aftésive motorike. Karakteristika té€ tjera mund té pérfshijné
humbjen e ndjeshmérisé né krahé dhe kémbé, inkontinencén, krizat, paralizén, humbjen e aftésisé pér
té folur, verbériné dhe humbjen e dégjimit. Foshnjat me formén mé té zakonshme t& MLD, formén e
vonshme infantile, né pérgjithési nuk mbijetojné pas fémijérisé. Format e shfagjes sé MLD tek té rinjté
dhe té rriturit mund té paraqiten me véshtirési né té folur, kriza, si edhe ndryshime té sjelljes dhe
personalitetit.

Sa i zakonshém éshté MLD?
MLD éshté njé ¢rregullim i rrallé, qé vlerésohet té preké 1:40 000 — 160 000 individé.

Si trashégohet MLD?
MLD trashégohet sipas modelit té trashégimisé autozomale recesive.

Ekziston njé trajtim?
Ky informacion éshté pérdit€suar né néntor 2020. Vendimet lidhur me mundésiné, kohén dhe ményrén e
menaxhimit té késaj sEmundjeje duhet t&€ merren gjithmoné me ofruesin tuaj té kujdesit shéndetésor.

Trajtimi
Disa persona me MLD po trajtohen aktualisht me transplant té palcés kurrizore.

Provat klinike
Klikoni pér té paré provat klinike gé studiojné njé terapi té zévendésimit té enzimave
eksperimentale dhe njé terapi gjenike eksperimentale pér MLD.

Informacion dhe Mbéshtetje Shtesé
e Genetics Home Reference & Medline Plus (MLD)
e National Organization for Rare Disorders (MLD)
e Cure MLD
e MLD Foundation

e Hunter’s Hope
e United Leukodystrophy Foundation

Burimi
e Genetics Home Reference (GHR) and MedlinePlus
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https://clinicaltrials.gov/ct2/results?cond=Metachromatic%2BLeukodystrophy&term&cntry&state&city&dist&Search=Search&recrs=a&recrs=b&recrs=d&recrs=f&type=Intr
https://medlineplus.gov/genetics/condition/metachromatic-leukodystrophy/
https://rarediseases.org/rare-diseases/metachromatic-leukodystrophy/
https://www.curemld.com/
https://mldfoundation.org/
https://www.huntershope.org/family-care/leukodystrophies/metachromatic-leukodystrophy/
https://ulf.org/
https://medlineplus.gov/genetics/

Mukopolisakaridoza e tipit Il (MPS 1l), e quajtur gjithashtu Sindroma Hunter

Cfaré eshtée?

MPS 1l éshté njé ¢rregullim i rrallé gé shkakton akumulimin e molekulave komplekse té shegerit né shumé pjesé
té trupit. Individét me MPS |l zakonisht kané aftési té kufizuara zhvillimore, njé pamje dalluese té fytyrés dhe
probleme té médha shéndetésore.

Nése nuk trajtohen, fémijét me formén e réndé té€ MPS |l nuk mbijetojné.

Funksioni i gjeneve dhe enzimave

IDS shkaktojhet nga mutacionet né gjenin MPS Il. Zakonisht, gjeni IDS e sinjalizon trupin gé té
prodhojé iduronat 2-sulfatazén, njé enzimé qé shpérbén molekulat e médha té sheqerit t€ njohura si
glikozaminoglikane (GAG). Te personat me MPS I, GAG grumbullohen né mélgi, shpretké, zemér,
skelet, Iékuré, mushkéri dhe tru, duke rezultuar né simptoma té€ sémundjes.

Mé shumé informacion rreth simptomave

Personat me formén mé té réndé t&€ MPS |l zakonisht diagnostikohen gjaté foshnjérisé. Ata kané tipare
dalluese té “vrazhda” té fytyrés, ngushtim té rrugéve té frymémarrjes, zmadhim té€ mélgisé dhe
shpretkés, hernie umbilikale ose inguinale, shtat té shkurtér, njé irritim I€kure té vecanté dhe sémundje
té kockave. Gjithashtu, mund té kené dobésim té shikimit, humbje t& dégjimit, sémundje t& mushkérive,
sémundje té zemrés, aftési té kufizuara zhvillimore dhe ¢rregullime té sjelljes. Personat me formén mé
pak té réndé té€ MPS Il mund té kené njé avancim mé té ngadalté té sémundjes.

Sa i shpeshté éshtée MPS II?
MPS 1l éshté njé g¢rregullim shumé i rrallé, gé vlerésohet té preké 1:100 000 — 170 000 meshku;.

Si trashégohet MPS 11?
MPS Il trashégohet sipas modelit té& trashégimisé recesive té lidhur me kromozomin X.

Ekziston njé trajtim?
Ky informacion éshté pérdit€suar né néntor 2020. Vendimet lidhur me mundésiné, kohén dhe ményrén e
menaxhimit té késaj sémundjeje duhet t€ merren gjithmoné me ofruesin tuaj té kujdesit shéndetésor.

Trajtimi
Ekziston njé terapi e zévendésimit t& enzimave e miratuar nga FDA, e cila pérmiréson disa nga
simptomat e MPS I, por nuk trajton vecorité neurologjike.

Klikoni pér mé shumé informacion rreth trajtimit t&¢ MPS II.

Provat klinike
Klikoni pér té paré prova klinike gé studiojné njé terapi té zévendésimit té enzimave
eksperimentale dhe njé terapi gjenike eksperimentale pér MPS Il

Informacion dhe Mbéshtetje Shtesé
e Genetics Home Reference & Medline Plus (MPS-II)
e National Organization for Rare Disorders (MPS-II)
e National MPS Society

Burimi
e Genetics Home Reference (GHR) and MedlinePlus
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https://www.elaprase.com/
https://clinicaltrials.gov/ct2/results?cond=Mucopolysaccharidosis%2BType%2BII%2B%28MPS%2BII%29&term&cntry&state&city&dist&Search=Search&recrs=a&recrs=b&recrs=d&recrs=f&type=Intr
https://medlineplus.gov/genetics/condition/mucopolysaccharidosis-type-ii/
https://rarediseases.org/rare-diseases/mucopolysaccharidosis-type-ii-2/
https://medlineplus.gov/genetics/

Mukopolisakaridoza e tipit llIB (MPS llIB), e quajtur gjithashtu sindroma
Sanfilippo e tipit llIB

Cfaré eshtée?

MPS IIIB éshté njé ¢rregullim i rrallé ku molekulat komplekse té sheqgerit akumulohen né tru, duke shkaktuar
aftési té kufizuara té rénda zhvillimore dhe probleme té sjelljes, té cilat priren té pérkegésohen me kalimin e
kohés.

Funksioni i gjeneve dhe enzimave

Mutacionet né gjenin NAGLU shkaktojné MPS 1lIB. Zakonisht, gjeni NAGLU e sinjalizon trupin qé té
prodhojé alfa-N-acetilglukozaminidazén, njé enzimé qé shpérbén molekulat e médha té sheqerit t&
njohura si glikozaminoglikane (GAG). Te personat me MPS IIIB ka njé grumbullim t&€ GAG né tru dhe
né shtyllén kurrizore.

Mé shumé informacion rreth simptomave

Fémijét me MPS IlIB zakonisht diagnostikohen gjaté viteve parashkollore. Karakteristikat e zakonshme
pérfshijné vonesén né té folur, problemet e sjelljes, problemet e gjumit dhe aftésité e kufizuara
intelektuale. Mund té zhvillohen edhe tipare autike e kriza dhe fémijét me MPS I1IB, me kalimin e
moshés, mund t€ humbasin né ményré graduale disa aftési motorike. Disa fémijé me MPS IlIB kané
tipare jo shumé té vrazhda té fytyrés, zmadhim té€ mélgis€, humbje té shikimit dhe dégjimit dhe hernie
umbilikale ose inguinale.

Sa i shpeshté éshté ky ¢rregullim?
MPS 1lIB éshté njé ¢rregullim i rrall€, gé vlerésohet té preké mé pak se 1:70 000 individé.

Si trashégohet MPS IlIb?
MPS IIIB trashégohet sipas modelit té trashégimisé autozomale recesive.

Ekziston njé trajtim?
Ky informacion éshté pérditésuar né néntor 2020. Vendimet lidhur me mundésiné, kohén dhe ményrén e
menaxhimit té késaj sémundjeje duhet t& merren gjithmoné me ofruesin tuaj té kujdesit shéndetésor.

Trajtimi
Aktualisht nuk ka asnjé trajtim t& miratuar nga FDA pér MPS 11IB.

Provat Kklinike
Klikoni KETU pér té paré prova klinike gé studiojné njé terapi eksperimentale té zévendésimit té
enzimave dhe njé terapi gjenike eksperimentale pér MPS IIIB.

Informacion dhe Mbéshtetje Shtesé
e Genetics Home Reference & Medline Plus (MPS-IIIB)
¢ National Organization for Rare Disorders (MPS-IIIB)
e National MPS Society
e Cure Sanfilippo Foundation

Burimi
e Genetics Home Reference (GHR) and MedlinePlus
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https://clinicaltrials.gov/ct2/results?cond=Mucopolysaccharidosis%2BType%2BIIIB&term&cntry&state&city&dist&Search=Search&recrs=a&recrs=b&recrs=d&recrs=f&type=Intr
https://medlineplus.gov/genetics/condition/mucopolysaccharidosis-type-iii/
https://rarediseases.org/rare-diseases/mucopolysaccharidosis-type-iii/
https://mpssociety.org/
https://curesanfilippofoundation.org/
https://medlineplus.gov/genetics/

Mukopolisakaridoza e tipit IVA (MPS IVA), e quajtur gjithashtu sindroma

Morquio e tipit IVA

Cfaré eshtée?
MPS IVA éshté njé ¢rregullim i rrallé né té cilin molekulat komplekse té sheqerit akumulohen kryesisht né skelet,
duke shkaktuar sémundje progresive té kockave, shtat té shkurtér dhe anomali té tjera té skeletit.

Funksioni i gjeneve dhe enzimave

GALNS shkaktohet nga mutacionet né gjenin MPS IVA. Zakonisht, gjeni GALNS e sinjalizon trupin qé
té prodhojé N-acetilgalaktozaminé 6-sulfatazén, njé enzimé gé shpérbén molekulat e médha té
sheqerit té njohura si glikozaminoglikane (GAG). Te personat me MPS IVA ka njé grumbullim t& GAG
kryesisht né kocka.

Mé shumé informacion rreth simptomave

MPS IVA diagnostikohet zakonisht gjaté foshnjérisé pér shkak té sémundjes sé kockave, e cila
pérgjithésisht shkakton keqformime té shtyllés kurrizore dhe artikulacioneve dhe shtat té shkurtér. Disa
fémijé me MPS IVA kané edhe sémundje té zemrés, mjegullim té kornesé sé syve, zmadhim té lehté té
mélcisé, ngushtim té rrugéve té frymémarrjes, hernie umbilikale ose inguinale dhe humbje t€ dégjimit.
Zakonisht MPS IVA nuk e prek inteligjencén. Ata gé kané simptoma té rénda mund té mbijetojné vetém
deri né fémijériné e vonshme apo adoleshencé, ndérkohé qé ata me simptoma mé té lehta mund té
mbijetojné deri né moshén madhore.

Sa i zakonshém éshté MPS IVA?

MPS IV éshté njé crregullim tepér i rrallé, gé vlerésohet té preké 1:200 000 — 300 000 individé.

Si trashégohet MPS IVA?

MPS IVA trashégohet sipas modelit té trashégimisé autozomale recesive.

Ekziston njé trajtim?

Ky informacion éshté pérditésuar né néntor 2020. Vendimet lidhur me mundésiné, kohén dhe ményrén e
menaxhimit té késaj sEémundjeje duhet t&€ merren gjithmoné me ofruesin tuaj té kujdesit shéndetésor.

Trajtimi
Ekziston njé terapi té zévendésimit té enzimave pér MPS IVA e miratuar nga FDA.

Klikoni pér mé shumé informacion rreth trajtimit t&¢ MPS IVA.

Provat klinike
Klikoni pér té paré nése ka ndonjé prové klinike té re pér MPS IVA.

Informacion dhe Mbéshtetje Shtesé

Burimi

Genetics Home Reference & Medline Plus (MPS-IVA)
National Organization for Rare Disorders (MPS-IVA)
National MPS Society

Genetics Home Reference (GHR) and MedlinePlus
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https://www.biomarin.com/our-treatments/products/vimizim/
https://clinicaltrials.gov/ct2/results?cond=Mucopolysaccharidosis%2BType%2BIVA&term&cntry&state&city&dist&Search=Search&recrs=a&recrs=b&recrs=d&recrs=f&type=Intr
https://medlineplus.gov/genetics/condition/mucopolysaccharidosis-type-iv/
https://rarediseases.org/rare-diseases/morquio-syndrome/
https://mpssociety.org/
https://medlineplus.gov/genetics/

Mukopolisakaridoza e Tipit VI (MPS VI), e quajtur gjithashtu sindroma Maroteaux-
Lamy

Cfaré éshté?

MPS VI éshté njé c¢rregullim i rrallé gé shkakton akumulimin e molekulave komplekse té shegerit né shumé
pjesé té trupit. Individét me MPS VI zakonisht kané njé pamje dalluese dhe shtrirje t& sémundjes né shumé
pjesé té trupit, duke pérfshiré ndryshime né zemér dhe né rrugét e frymémarrjes, té cilat mund té jené
kércénuese pér jetén. Personat me MPS VI zakonisht kané inteligjencé normale. Nése nuk trajtohen, fémijét
me formén mé té réndé t&€ MPSVI nuk mbijetojné deri né moshé& madhore.

Funksioni i gjeneve dhe enzimave

Mutacionet né gjenin ARSB shkaktojné MPS VI. Zakonisht, gjeni ARSB e sinjalizon trupin gé té prodhojé
arilsulfatazén B, njé enzimé qé shpérbén molekulat e médha té sheqerit t&€ njohura si glikozaminoglikane
(GAG). Te personat me MPS VI ka njé grumbullim t& GAG né inde té ndryshme té trupit.

Mé shumé informacion rreth simptomave

Fémijét me formén mé té réndé té MPS VI zakonisht diagnostikohen gjaté fémijérisé sé hershme.
Zakonisht ata kané sémundje té kockave, shtat té shkurtér, deformime té gjymtyréve, tipare fytyre “té
vrazhda” dhe zmadhim té mélgisé dhe shpretkés. Gjithashtu, mund té kené edhe ngushtim té rrugéve
té frymémarrjes, hernie umbilikale ose inguinale, dobésim té shikimit, humbje té dégjimit dhe sémundje
té zemrés. MPS VI nuk prek inteligjencén. Ata gé kané simptoma té rénda mund té mbijetojné vetém
deri né fémijériné e vonshme apo adoleshencé, ndérkohé gé ata me simptoma mé té lehta mund té
mbijetojné deri né moshén madhore.

Sa i zakonshém éshté MPS VI?
MPS VI éshté njé ¢rregullim tepér i rrall&, gé vlierésohet té preké 1:250 000 — 600 000 individé.

Si trashégohet MPS VI?
MPS VI trashégohet sipas modelit té€ trashégimisé autozomale recesive.

Ekziston njé trajtim?
Ky informacion éshté pérdit€suar né néntor 2020. Vendimet lidhur me mundésiné, kohén dhe ményrén e
menaxhimit té& késaj sémundjeje duhet t&€ merren gjithmoné me ofruesin tuaj té kujdesit shéndetésor.

Trajtimi
Ekziston njé terapi e z&vendésimit t& enzimave pér MPS VI e miratuar nga FDA.
Klikoni pér mé shumé informacion rreth trajtimit t&¢ MPS VI.

Provat klinike
Klikoni pér té paré nése ka ndonjé prové klinike eksperimentale pér MPS VI.

Informacion dhe mbéshtetje shtesé
e Genetics Home Reference & Medline Plus (MPS-VI)

e National Organization for Rare Disorders (MPS-VI)
e National MPS Society

Burimi
e Genetics Home Reference (GHR) and MedlinePlus
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https://www.biomarin.com/our-treatments/products/naglazyme-galsulfase-for-mps-vi/
https://clinicaltrials.gov/ct2/results?cond=Mucopolysaccharidosis%2BType%2BVI&term&cntry&state&city&dist&Search=Search&recrs=a&recrs=b&recrs=d&recrs=f&type=Intr
https://medlineplus.gov/genetics/condition/mucopolysaccharidosis-type-vi/
https://rarediseases.org/rare-diseases/maroteaux-lamy-syndrome/
https://mpssociety.org/
https://medlineplus.gov/genetics/

Mukopolisakaridoza e tipit VIl (MPS VII), e quajtur gjithashtu Sindroma Sly

Cfaré eshtée?

MPS VII éshté njé c¢rregullim i rrallé gé shkakton akumulimin e molekulave komplekse té shegerit né shumé
pjesé té trupit. Individét me MPS VII zakonisht kané njé pamje dalluese dhe shtrirje t€ sémundjes né shumé
pjesé té trupit, duke pérfshiré ndryshime né zemér dhe né rrugét e frymémarrjes, té cilat mund té jené
kércénuese pér jetén. Shumé individé me MPS VII kané njé nivel aftésish té kufizuara intelektuale.

Funksioni i gjeneve dhe enzimave

Mutacionet né gjenin GUSB shkaktojné MPS VII. Zakonisht, gjeni GUSB e udhézon trupin gé té
prodhojé beta-glukuronidazén, njé enzimé qé shpérbén molekulat e médha té shegerit t&€ njohura si
glikozaminoglikane (GAG). Te personat me MPS VIl ka njé grumbullim t& GAG né inde té ndryshme
té trupit.

Mé shumé informacion rreth simptomave

Foshnjat me formén mé té réndé t& MPS VII kané tepri Iéngjesh né trup dhe zakonisht vdesin menjéheré
pas lindjes. Fémijét e tjieré me MPS VII zhvillojné simptoma gjaté fémijérisé sé hershme, gé mund té
pérfshijné tipare fytyre té trasha/vrazhda, zmadhim té€ mélgisé dhe shpretkés, sémundje t&€ zemrés,
hernie umbilikale ose inguinale, shtat t& shkurtér dhe sémundje té kockave. Ata mund té kené edhe
ngushtim té rrugéve té frymémarrjes, dobésim té shikimit dhe humbje té dégjimit. Shumé individé me
MPS VII kané gjithashtu aftési té kufizuara zhvillimore, megjithése disa kané inteligjencé relativisht
normale.

Sa i zakonshém éshté MPS VII?
MPS VII éshté njé nga tipat mé té rrallé t& MPS. Eshté vlerésuar té preké 1:250 000 individé.

Si trashégohet MPS VII?
MPS VII trashégohet sipas modelit t&€ trashégimisé autozomale recesive.

Ekziston njé trajtim?
Ky informacion éshté pérdit€suar né néntor 2020. Vendimet lidhur me mundésiné, kohén dhe ményrén e
menaxhimit té késaj sEmundjeje duhet t& merren gjithmoné me ofruesin tuaj té kujdesit shéndetésor.

Trajtimi
Ekziston njé terapi e zévendésimit té enzimave pér MPS VIl e miratuar nga FDA.
Klikoni KETU pér mé shumé informacion rreth trajtimit t&¢ MPS VII.

Provat klinike
Klikoni KETU pér té paré nése ka ndonjé prové klinike eksperimentale pér MPS VII.

Informacion dhe mbéshtetje shtesé
e Genetic Home Reference & Medline Plus (MPS-VII)

e National Organization for Rare Disorders (MPS-VII)
¢ National MPS Society

Burimi
e Genetics Home Reference (GHR) and MedlinePlus
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Seémundja Niemann-Pick e tipit C (NPC)

Cfaré eshtée?

NPC éshté njé sémundje e rrallé gé shkakton grumbullimin e kolesterolit dhe IEndéve té tjera yndyrore né
pjesét e trupit. Shumica e personave me NPC kané njé sémundje neurologjike gé mund té pérfshijé vonesa
progresive té zhvillimit, ecje té pagéndrueshme, konvulsione, véshtirési né gélltitie dhe simptoma psikiatrike.
NPC mund té shkaktojé gjithashtu sémundje té mélgisé dhe té& mushkérive.

Funksioni i gjenit dhe transportuesi

NPC (pérkatésisht tipi C1 dhe C2) shkaktohet nga mutacionet né gjenin NPC1 ose gjenin NPC2.
Zakonisht gjenet NPC1 dhe NPC2 e udhézojné trupin qé té prodhojé transportuesin 1 brendagelizor té
kolesterolit NPC dhe transportuesin 2 brendagelizor té kolesterolit NPC, proteina gé ndihmojné né
l&vizjen e kolesterolit dhe yndyrave té tjera brenda gelizave. Te personat me NPC ka njé grumbullim
jonormal té kolesterolit dhe yndyrave né mélgi, shpretké dhe tru, duke rezultuar né shenjat dhe
simptomat klinike.

Mé shumé informacion rreth simptomave

Ndérkohé gé NPC mund té ndryshojé nga personi né person, karakteristikat e zakonshme t& NPC
pérfshijné paralizén me shikim vertikal, zmadhimin e mélgisé dhe shpretkés. Me kalimin e kohés,
individét me NPC mund té zhvillojné probleme me koordinimin, té folurin dhe gélltitjen, aftési
intelektuale té kufizuara, demencé, kriza, sémundje t€ mélgisé dhe sémundje t€ mushkérive. Shenjat e
NPC mund té shfagen gé nga foshnjéria e deri né moshé madhore dhe mbijetesa varet nga ashpérsia
dhe shfagja e simptomave.

Sa i zakonshém éshté NPC?

NPC éshté njé ¢rregullim i rrallé, gé vlerésohet té preké 1:150 000 individé.

Si trashégohet NPC?

NPC trashégohet sipas modelit té trashégimisé autozomale recesive.

Ekziston njé trajtim?

Ky informacion éshté pérdit€suar né néntor 2020. Vendimet lidhur me mundésiné, kohén dhe ményrén e
menaxhimit té késaj sEmundjeje duhet t& merren gjithmoné me ofruesin tuaj té kujdesit shéndetésor.

Trajtimi
Aktualisht nuk ka asnjé trajtim t& miratuar nga FDA pér NPC.

Provat klinike
Klikoni pér informacion né lidhje me provat klinike pér NPC, gé jané duke studiuar njé larmi té
gasjeve té trajtimit.

Informacion dhe mbéshtetje shtesé

Burimi

Genetics Home Reference & Medline Plus (NPC)
National Organization for Rare Disorders (NPC)
Firefly Fund

National Niemann Pick Disease Foundation

Ara Parseghian Medical Research Fund

Genetics Home Reference (GHR) and MedlinePlus
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https://clinicaltrials.gov/ct2/results?recrs&cond=Niemann%2BPick%2BC&term&cntry&state&city&dist
https://medlineplus.gov/genetics/condition/niemann-pick-disease/
https://rarediseases.org/rare-diseases/niemann-pick-disease-type-c/
https://fireflyfund.org/
https://nnpdf.org/
https://parseghianfund.nd.edu/
https://medlineplus.gov/genetics/

Péerkufizimet e termave

Autozomale recesive: Pjesa mé e madhe e gjeneve né trupin e njeriut kané dy kopje, njé té trashéguar nga

secili prind. Trashégimia autozomale recesive nénkupton se té dyja kopjet e njé gjeni té caktuar kané anomali

(“mutacione”) gé prekin ményrén e funksionimit t€ gjenit, gé mund té rezultojé né simptoma té€ sémundjes.
(klikoni https://ghr.nIm.nih.gov/primer/inheritance/inheritancepatterns)

Crregullimet e lidhura me kromozomin X shkaktohen nga anomali (“mutacione”) té gjeneve né kromozomin X.
Shumica e meshkujve kané njé kromozom X dhe njé kromozom Y (XY). Pér shkak se kané vetém njé
kromozom X, njé mutacion i gjenit t&€ sémundjes né kromozomin X do té shkaktojé simptoma té sémundjes.
Nga ana tjetér, shumica e femrave kané dy kromozome X (XX), prandaj nj€¢ mutacion né njé gjen té sémundjes
né njé nga kromozomet X ekuilibrohet nga kopja e shéndetshme e gjenit né kromozomin tjetér X. Né
pérgjithési, pér ¢rregullimet e lidhura me kromozomin X, meshkujt jané mé té predispozuar sesa njé person
biologjikisht femér pér té shfaqur simptoma té sémundjes.

Provat klinike jané studime hulumtuese qé testojné njé ndérhyrje specifike. Njé prové klinike gé po studion
njé bar té ri eksperimental duhet té provojé gé éshté i sigurt dhe efektiv pérpara se té miratohet nga
Administrata Amerikane e Ushqimit dhe Barnave (FDA).

Terapia e zévendésimit té enzimave pérfshin zévendésimin e enzimés specifike gé nuk funksionon si¢ duhet
né njé sémundije té caktuar. Pjesa mé e madhe e terapive té zévendésimit t&€ enzimave administrohen né rrugé
intravenoze, megjithése disa dérgohen drejtpérdrejt né sistemin nervor gendror.

Terapia e reduktimit té substratit éshté njé ményré pér té reduktuar grumbullimin toksik té& njé substance duke
bllokuar prodhimin e saj. Pjesa mé e madhe e terapive té reduktimit té substratit jané barna nga goja.

Terapia gjenike éshté njé ményré pér té zévendésuar njé gjen anormal té€ sémundjes me njé kopje té
shéndetshme gé funksionon si¢ duhet. Disa terapi gjenike mé té reja funksionojné duke gaktivizuar njé gjen
gé ka pésuar mutacion si ményré pér té reduktuar shfagjet e s€émundjes. Pér shkak se terapia gjenike éshté
njé fushé relativisht e re e mjekésisé, shumé terapi gjenike jané ende né procesin e eksperimentimit klinik.

Terapia farmakologjike shogéruese éshté njé ményré e trajtimit té disa ¢rregullimeve me ané té barnave qé
mbéshtesin ose stabilizojné strukturén e njé proteine anormale, duke e aktivizuar até pér té punuar mé miré.

Transplanti i palcés sé kockés éshté njé proceduré mjekésore pér zévendésimin e palcés kurrizore té njé
personi né pérpjekje pér té kuruar disa sémundje té rralla e kércénuese pér jetén.
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