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Scoliosis

Friedreich ataxia (FA) paraget njé sémundje e rrallé e cila zakonisht e atakon sistemin nervor
dhe zemrén. Pér heré té paré kété sémundje e ka pérshkruar mjeku gjerman Nikolaus Fridrajh
né vitin 1863, sipas té cilit edhe e mban emrin kjo s€mundje. Shkaku pér kété sémundje éshté
mungesa e proteinés frataksiné.

Besohet qé frataksina ndikon si rezervoar i hekurit, duke e cliruar té njejtin vetém kur organizmi
ka nevojé pér té. Né raste kur frataksina éshté né sasi té pamjaftushme, hekuri grumbullohet né
mitokondriet e gelizave né sasi jonormale, si pasojé ndodh stresi oksidativ, gé éshté shkaku
esencial pér démtimin e mitokondrive, dhe pastaj edhe té veté gelizés.

Mitokondria luan rolin e burimit primar té energjisé gati se pér té gjitha gelizat né trupin toné,
prandaj edhe éshté aq i réndésishém ndikimi i frataksinés né gelizat e sistemi nervor, zemrés,
dhe shpesh edhe té indeve tjera.

Simptomat kyce neurologjike pérfshijné dobésim té muskujve dhe ataksi, humbje té
baraspeshés dhe té koordinimit té Iévizjeve. Intelekti mbetet i paprekur. Démtimi i zemrés fillon
me disa ¢regullime té lehta gjer né ¢rregullime serioze té rrezikshme pér jetén. Friedreich ataxia
éshté sémundje trashéguese si pasojé e mutacionit té gjeneve dhe mund té bartet nga
gjenerata né gjeneraté, por mund té mos vérrehet me gindra vite nga anétarét e familjes, dhe
késhtu duke mos e ditur gé jané bartés té sémundjes.

Né boté kjo sémundje godet 1 nga 50000 njeréz dhe takon né grupin e sémundjeve té lidhura
mes vehte, té quajtura si ataksi trashéguese.



Zakonisht, ataksia né fillim i pérfshin kémbét dhe torzon, gé sjell gjer te pengimi i shpeshté
gjaté ecjes, lévizje jostabile. Aftésia pér té mbajtur baraspeshé dhe té koordinohen lévizjet me
kalimin e kohés vijen duke u humbur, kurse muskujt e kémbéve dobésohen dhe lodhen lehtg,
dhé késhtu pér pacientin |évizja béhet mé e véshtirésuar. Nevoja pér karrocé invalidésh shfaget
rreth 5 gjer 15 vjet nga fillimi i sémundjes. Disa vite mé voné pacientét me ataksiné e Fridrajh
mund té kené probleme me té folurit dhe fjalét e tyre i perceptojmé si té ngadalshme, té folur
té cuditshém, mé miré i njohur si dizartri. Ky problem éshté i shkaktuar nga mungesa e
koordinimit dhe dobésimi i gjuhés dhe i muskujve té tjeré né fytyré, dhe jo nga démtimi i
aftésive gjuhésore apo intelektuale. Disa njeréz, gjithashtu , zhvillojné probleme me gélltitjen,
ose disfagi gé mund té shkaktojé qé ushqimi té futet né rrugét e frymémarrjes, gjegjésisht té
vijé gjer te mbytja ose infeksionet respiratore.

Démtimi senzorik:

Humbja e ndjesisé pér prekje gjithashtu mund té jeté njéri nga simptomet e Friedreich ataxia,
por shumé shpesh mund té zbulohet vetém pérmes testimit laboratorik. Njéra nga
karakteristikat e fazave fillestare té sémundjes éshté konfuzioni gjaté pércaktimit ku éshté i
vendosur sendi né sipérfage, kurse problemi me percepcionin e drités, dhimbjes dhe
temperatures éshté i lidhur me fazat e mévonshme. Tek numér i vogél i pacientéve, sémundja
gjithashtu mund té shpie gjer te démtimi i té pamurit dhe i dégjimit.

Deformime skeletore:

Disa deformime skeletore jané té zakonshme pér Friedreich ataxia. Mé shumé se gjysma e
pacientéve kané “Pes kavus” — shputé me hark té larté. Pér ata qé akoma mund té ecin, ky
deformitet mund té shkaktojé trashje dhe flluska té lékurés. Kéta deformitete shkaktojné
ngarkim té madh té eshtrave metatarzale, dhe mund té shpie gjer te paragitja e dhimbjes né
regjionin e kockés sé shputés. Te 80% e rasteve mund sakté té identifikohen shkaget pér pes
kavus dhe mund té kené sémundje neuromuskulare (distrofia muskulare, paraliza cerebrale,
siringomielia), fraktura, té djegura kurse te pjesa tjetér 20% e rasteve shkaqget nuk jané té ditura
né térési dhe supozohet qé béhet fjalé pér predispozicion gjenetik. Tek dy té tretat e pacientéve
vérrehet skoliozé agressive dhe shumé e shprehur gé mund té shkaktojé dhimbje. Kéta
deformime skeletore shpesh shfagen te s€mundjet neuromuskulare. Ashtu gé, me veté faktin
gé shputa e harkuar dhe skolioza shfagen shumé herét te Friedreich ataxia (te disa skolioza
éshté edhe shenja e paré), ekzistojné spekulime qé mungesa e frataksinés ndikon né ményré
direkte né zhvillimin e kockave.

Problemet e zemrés:

Anomalité e zemrés paragiten te 75% e personave me Friedreich ataxia, por ka dallime né
shkallén e démtimit. Prapé se prapé te shumica e njerézve, problemet me zemrén jané té
rrezikshme pér jetén, ashtu qé problemet me zemrén jané shkaku kryesor pér vdekje te kéta
pacienté.

Hipertrofia e zemrés sé majté éshté shumé e shpeshté te Friedreich ataxia, gjegjésisht
zmadhimi i muskulit té zemrés, i cili e ngushton barkushén e mbushur me gjak né zemér, e
zvogélon kapacitetin e pompimit dhe mund té shkaktojé aritmi e cila nuk mund tu pérshtatet
nevojave té organizmit. Lodhja ekstreme, dhimbja né gjoks, dispnea mund té jené simptomat e



fuksionit té dobésuar té zemrés. Dijagnostikimi prenatal éshté i mundshém te familjet tek té
cilat ve¢ mé éshté identifikuar mutacion gjenetik.

Konsulta gjenetike:

Friedreich ataxia trashégohet né ményré autosomale recisive. Késhillimi gjenetik éshté i
mundshém.

Menaxhimi dhe trajtimi:

Shérrim nga kjo sémundje pér momentin nuk ka, kurse menaxhim éshté multidisciplinar.
Terapia fizikale dhe pérdorimi i mjeteve ndihmése pér ecje, protezave dhe karrocave pér
invalidé ndihmojné pér té pasur njé stil aktiv jetese. Ndonjéheré nevojitet ndihma e logopedit.
Programet pér zgjatje dhe pérdorimi i agenseve farmakologjike (baklofen dhe toksiné té
botulinés) ndihmojné né redukimin e spasticitetit. Trajtimi i sémundjeve té zemrés pérfshin
antikoagulansé, antiaritmikéve dhe pejsmejkeréve. Pacientét me diabetes mellitus zakonisht
kané nevojé pér insuliné. Késhillimi psikologjik mund gjithashtu té ofrohet si opsion. Ndjekja e
vazhdueshme te kéta pacienté duhe té pérfshijé EKG, ekokardiografi dhe testim té nivelit té
glukozés né gjak dhe té hemoglobinés té glikolizuar (HbA1c).

Prognoza:

Mundésité pér prognozé mé té mirg, jané mé té médha, por cilésia e jetés ende éshté shumé e
prekur. Jetégjatésia mesatare éshté rreth 40 vjet, varésisht nga mosha e fillimit té simptomave
klinike té késaj sémundjeje, si dhe nga prezenca e diabetit dhe kardiomiopatisé. Vdekja
zakonisht vjen si pasojé e sémundjeve té zemrés (insuficiencé té zemrés ose artimi) dhe nga
bronkopneumonia.
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