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Sindroma Lowe

KNS E 72.0 / Lowe syndrome

LOWE SYNDROME

Sindroma Lowe karakterizohet me probleme né té pamurit, duke e pérfshiré edhe kataraktin qé éshté
prezent gysh nga lindja, probleme me veshkat té cilat zakonisht zhvillohen né vitin e pare té jetés dhe
abnormalitete né tru gé lidhen me pengesa né zhvillimin intelektual.

Ményra e trashégimisé
Sindroma Lowe trashégohet si njé sémundje e lidhur pér kromozomin X.

Pasqyra klinike

Té porsalindurit me sindromén Lowe kané katarakt i cili éshté prezent qysh nga lindja (dhe mund té
zbulohet me ultrazé prenatal te rastet e dyshimta). Korigjimi i mprehtésisé té té pamurit rrallé kur éshté
mé i miré se 20/100. Péraférsisht te gjysma e pacientéve shfaget glaukoma gé mund té shpie gjer né
verbérim nése nuk kontrollohet. Té porsalindurit gjaté lindjes kané tonus té dobét té muskujve
(hipotoni) dhe zhvillim motorik té vonuar. Vérrehet edhe pengesé né zhvillimin mendor qé mund té
ndryshojé nga forma mé e lehté gjer te forma mé e réndé. Paralizat shfagen péraférsisht te gjysma e
pacientéve té moshés gjashté vjece, gjithashtu shfagen edhe ndryshime né sjellje. Te kéta pacienté
regjistrohet edhe disfunkcion i tubuleve proksimale ose Fankoni sindrom. Ky disfunksion rezulton né
humbjen e disa materjeve (aminoacideve, bikarbonateve dhe fosfateve) né uring, té cilét zakonisht
reabsorbohen para ekskrecionit né urinén finale. Shenja té tjera qé regjistrohen gjaté sindromés Lowe
jané ngecja né rritje, cista t& dhémbéve dhe formim abnormal i dentinés sé dhémbéve, cista né |Iékuré
dhe mungesé e vitaminés D té cilét mund té shpien gjer te dobésimi i eshtrave, ndryshime skeletore
(rakit), thyerje té kockave, skoliozé dhe sémundje degjenerative joinflamatore e nyjeve.

Shkaget

Sindroma Lowe éshté ¢rregullim gjenetik i lidhur pér kromozomin X, i shkaktuarr nga mutacion né gjenin
OCRL, gé rezulton me aktivitet té ulét té enzimés 5-fosfataza. Rreth njé e treta e meshkujve té sémuré
bartin mutacionin. Te rastet tjera, sémundja trashégohet nga néna, cila éshté bartése e gjenit. Cdo vajzé



bartése e késaj sémundjeje, né moshén 10 vjecare do té shfaq ndryshime karakteristike té thjerrézave té
syve, qé dallojné nga ¢do lloj tjetér katarakti metabolik. Disa nga ato do té zhvillojné katarkt té shprehur
madje edhe né té 30-at e hershme, i cili do té kérkojé trajtim kirurgjik. Gjithashtu katarkti mund té mos
vérrehet nga kirurgu. Sidoqofté, kéto ndryshime karakteristike té thjerrézés té graté bartése té gjenit
duhet ta sygjerojné oftalmologun qé té jep késhilla pér shtatzanité né ardhméri sidomos kur pritet
foshnja té jeté mashkull. Burri ka vetém njé kromozom X i cili e pérmban gjenin pér kété syndrome,
prandaj ai e manifeston sémundjen né térési.

Diagnostikimi

Sindroma Lowe diagnostikohet kur vértetohet aktivitet i ulét i enzimés 5-fosfataza né gelizat e kultivuara
té lékurés (fibroblaste). Analiza gjenetike molekulare pér mutacione té OCRL gjenit gjithashtu éshté e
mundshme dhe zbulohet sakté te mé shumé se 95% e meshkujve té sémuré. Rreth 95% e vajzave
bartése té gjenit dhe mé té moshuara se 10 vje¢ kané ndryshime specifike dhe karakteristike té
thjerrézave té syve qé mund té vértetohet nga njé oftalmolog me eksperiencé. Diagnostikimi prenatal
éshté i mundshém me ekzaminim biokimik (analizé té enzimave) ose me analizé gjenetike, nése
mutacion né OCRL gjenin éshté gjetur te anétar mashkull i sémuré i familjes apo te néna bartése e
gjenit.

Trajtimi

Trajtimi i sindromés Lowe zakonisht kérkon ekip mjekésor profesional, duke e pérfshiré kétu edhe
oftalmologun pediatrik, nefrologun, konsulentin gjenetik, nutricionistin, endokrinologun, neurologun,
defektologun, kirurgun e pérgjithshém, ortopedin dhe stomatologun. Tonusi i dobét i muskujve
(hipotonia) nganjéheré mund té rezultojé me probleme me té ushqyerit. Késhtu qé mund té jeté shkak
pér tu ushqyer me gyp dhe ndérmarjen e masave kundér refluksit gastroezofageal. Menjanimi i
parakohshém i kataraktit rekomandohet qé té mundésohet zhvillim optimal i té pamurit. Syzet pér diel
dhe thjerrézat pér sy ndihmojné né pérmirésimin e té pamurit. Glaukoma qé shfaget te gjysma e
meshkujve té sémuré nga kjo sémundje ndonjéheré mund té shérrohet me medikamente por zakonisht
nevojitet operacion. Disfunksioni proksimal tubular Fankoni trajtohet me suplemente orale té
bikarbonateve té natriumit dhe kaliumit dhe citrate. Doza caktohet individualisht. Fosfate orale dhe
kalcitrioli shérbehen pér shérim (ose pengim) té rakitizmit. Dendésia e eshtrave duhet té ndiget
periodikisht. Konvulsionet kontrollohen me medikamenti antikonvulsive. Ndryshimet né sjellje trajtohen
me modifikim té sjelljes dhe me medikamente. Rekomandohen programe pér intervencé té hershme qé
pérfshijné terapi fizikale, terapi profesionale, terapi e gjuhés dhe e té folurit, shérbime speciale pér
arsimim dhe shérbime pér persona me shikim té démtuar qé duhet té nisin né moshén e hershme
fémijérore. Djemté me kété sémundje duhet té kontrollohen rregullisht pér problemet me té pamurit,
funksionin e veshkave, rritjen, zhvillimin, skoliozén dhe problemet me nyjet dhe me dhémbét. Sémundja
e veshkave né stadin e fundit shérrohet me sukses me dijalizé dhe me transplant té veshkés.
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