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Tyrosinemia trashéguese
MKB E70.2 / Hereditary Thyrosinemia

HEREDITARY THYROCINEMIA

Symptoms Of Tyrosinemia

Liver Nodules
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Tyrosinemia trashéguese Tipi 1 éshté njé c¢rregullim gjenetik i rrallé ku foshnjat nuk kané
aftésiné té degradojné tiroziné aminoacide. Si rezultat i késaj mangésie, substancat toksike
deponohen né gjaké, ndértohen né rrijedhén e gjakut dhe mund té shkaktojné déshtim té
mélcisé, mosfunksionim té veshkave dhe probleme neurologjike. Ekzistojné dy forma té
ndryshme té sémundjes - akute dhe kronike. Forma akute éshté mé e zakonshme.

Sa shpesh ndodh Tyrozinemia Tipi 1?

Né boté nga tirozinemisé trashégimore tip 1, jané té prekur 1 né 100,000 fémijé. Rreziku i
lindjes sé njé fémije me sémundje, ose trashégimi i té dy gjeneve me defekt nga prindérit,
éshté 25%. Kjo éshté njé sémundje autosomale recesive

Simptomat

Fémijét me Tyrozinemia Tipi 1 tregojné simptoma té tilla si pamundésia pér té fituar peshé,
diarre, té vjella, mélgi té zmadhuar, akumulim té Iéngjeve né zgavrén peritoneale, déshtim
té veshkave, zbutje té kockave dhe tumore té mélgisé.

Forma akute zakonisht ndodh né muajt e paré té jetés. Fémija ka peshé té ulét, ethe, diarre,
gjaké né feces dhe té vjella. Mélgia éshté zmadhuar dhe I€kura si dhe té bardhét e syve jané
né ngjyré té verdhé. Gjithashtu paraqitet gjakderdhja e hundés shpesh, si dhe shpretka
mund té zmadhohet dhe kémbét té fryhen. Pa trajtim, shumé probleme vazhdojné té
shfagen gé e véshtirésojné jetén e pacientit.

Tek fémijét me tirozinemi kronike té tipit 1, simptomat zhvillohen gradualisht. Fémija mund
té keté mélgi dhe bark té zmadhuar, ndryshime skeletore, déshtim té mélcisé dhe veshkave.



Simptoma té tilla si dhimbja e barkut, démtimi i nervit periferik dhe presioni i larté i gjakut
gjithashtu mund té ndodhin. Nése lihet pa trajtuar, fémija do té zhvillojé njé formé mé té
réndé té déshtimit té mélgisé dhe do té zhvillojé tumore té mélgisé.

Diagnoza

Gjaté dyshimit pér paraqitje té késaj sémundje realizohen testime dhe analizat e
aminoacideve, sukinilaceton dhe alfa-fetoproteina. Studimet tipike biokimike tregojné
pérgendrime té ngritura té sukinilacetonit né gjak dhe uriné; rritje té niveleve plazmatike té
tirozinés; metioniné dhe fenilalanina; rritje té pérgendrimeve urinare té metabolitéve té
tirozinés dhe pérbérésit beta-ALA.

Trajtimi

Sot kjo sémundje trajtohet me dietég, ilage dhe transplantim té mélgisé. Para vitit 1991, kur u
zhvillua ilagi i par€, kjo sémundje trajtohej vetém me njé transplant té mélgisé. Dieta dhe
terapia e veganté pér zévendésimin e proteinave jané njé pjesé e réndésishme e trajtimit
gjaté gjithé jetés. Shpesh pérdoret njé trajtim i kombinuar me nitisinin dhe njé dieté me
tiroziné té ulét, pasi kjo lejon rritjien normale, funksionimin e pérmirésuar té meélgiség,
parandalimin e cirrozés dhe pérmirésimin e skeletit.

Késhilla pér menaxhimin mé té lehté té Tirosinemisé Lloji 1

Gjéja e paré gé duhet té béni éshté, natyrisht, té edukoni veten sa mé shumé gé té jeté e
mundur té njihni té gjitha simptomat dhe komplikimet gé mund té ndodhin dhe té dini se si
t'i reagoni me géllim gé té ndihmoni.

Gjithashtu mbani njé dieté té ulét né fenilalaniné dhe tirozingé, ndérsa vitamina D si njé
shtesé dietike mund té ndihmojé né pérmirésimin e gjendjes.

Testimi i rregullt i gjakut dhe urinés jané té nevojshme pér té mbajtur nén kontroll nivelin e
aminoacideve, sukinilacetonit dhe alfa-fetoproteinés. Funksioni i mélgisé dhe veshkave
gjithashtu duhet té kontrollohet.

Jini té vetédijshém pér faktin se njé transplant i mélgisé mund té jeté i nevojshém pér té
parandaluar shfagjen e tumoreve té mélgisé. Kjo éshté arsyeja pse skanimet e mélcisé
kryhen dhe até pér té zbuluar tumoret e hershme dhe pér t'i hequr ato. Konsultohuni me
mjekét e gastroenterologjisé dhe nefrologjisé pér terapi sa mé té sakté.

Parandalimi i simptomave dhe komplikimeve

Trajtimi me niticinon duhet té fillohet menjéheré pasi pacienti éshté diagnostikuar pér té
parandaluar shfagjet parésore té sémundjes.

Pér té parandaluar komplikimet dytésore, té tilla si mungesa e carnitine, osteoporoza dhe
rahitis, trajtimi duhet té fillohet pér té ndihmuar né zbutjen e njé gjendje té tillé si njé shtesé
e vitaminés D gjaté ushqgimit.

Vizitat te mjeku dhe kontrolle té rregullta jané shumé té réndésishme pér kontrollin e
sémundjes dhe pasojat gé mund té ndodhin.



Né ményré qé té fillojé trajtimin sa mé shpejt qé éshté e mundur, éshté e réndésishme gé
fémijét e prindérve gé kané tirozinemi té testohen menjéheré pas lindjes pér diagnozé dhe
trajtim té hershém.

Shtatzénia dhe tirozinemia

Nuk ka té dhéna qé do té tregojné probleme gjaté shtatzénisé me pérdorimin e trajtimit me
nitissinone. Por fetusi né zhvillim rrezikohet nga ndryshimet e tirozinés.

Parashikim

Me trajtimin, 90% e pacientéve kané njé jeté normale me rritje normale, stabilizimin e
funksionit té mélgisé, parandalimin e cirrozés, korrigjimin e démtimeve skeletore dhe
rahitis. Trajtimi i hershém gjithashtu zvogélon incidencén e kancerit té mélgisé.
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