¥ P ¥

HHBOT ETA
e Demew ¢ Lo T:-'._...-.. Joba- ktt wmpaiky L‘/‘f\’/ ua P‘_‘JI-L&;
Fio jo b ypaapr ta. frbiige i i ke collect ik,

¥ueot co Npegussuum / Jeta me Sfida / Life With Challenges
Sémundja Fabri
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FABRY DISEASE

Sémundja Fabri gjithashtu quhet edhe Morbus Fabri ose Morbus Anderson — Fabri sipas
mjekéve té cilét pér heré té paré e kané pérshkruar sémundjen né vitin 1898. Ajo éshté
sémundje e rrallé. Trashéguese ku mungon enzima alfa- galaktozidaza A né gelizat e trupit, e
cila merr pjesé né shpérbérjen e yndyrnave. Kjo mungesé rezulton né grumbullim té yndyrnave
té caktuara né té gjitha enét e gjakut dhe indet e organeve té brendshme. Sémundija fillon qysh
né fémijériné e hershme, progredon ngadale gjaté jetés dhe rezulton me démtim serioz té
veshkave, zemrés dhe sistemin nervor gendror. Sémundja éshté e rrezikshme pér jetén nése
nuk shérohet, gjer te vdekja vien né dekadén e katért apo té pesté té jetés.

Shenjat e sémundjes te organizma té dryshém manifestohet né ményré té posacme:

Te burrat. Te pérfagésuesit e gjinisé mé té forte, sémundja Anderson — Fabri, zakonisht fillon té
shfaget né fémijéri. Shenjat e para jané: dhimbje dhe djegje né ekstremitete, Disa pacienté
ankohen né shfagjen e skugjes sé |ékurés, e cila zakonisht e pérfshin sipérfagen nga kérthiza
gjer te gjunjét. Ashtu sic sémundja progredon ngadalé, simptoma serioze — shgetésim né bark,
bucitje né veshé, dhimbje shpine dhe nyje té cilat manifestohen nga mosha 35 gjer 40 vjeg.

Te graté. Né trupin e gruas, sémundja shfaq spektér té gjéré té manifestimeve klinike. Gjersa
disa paciente nuk jané té vetédijshém pér problemin e tyre, té tjerat vuajné nga distrofia e



kornesé, lodhje, c¢rregullime kardiovaskulare, anhidrozé, crregullime gastrointestinale,
sémundje té veshkave, démtim té syve, crregullime neurologjike.

Te fémijét. Edhe pse né shumicén e rasteve simptomat e para té sémundjes shfagen herét,
sémundja Fabri te fémijét shpesh mbetet e pa vérrejtur dhe progredon me moshén. Shenjat
mé té hershme jané dhimbja dhe angiokeratomet, té cilét shpesh paraqgiten pas veshéve.
Manifestime tjera té sémundjes te fémijét e vegjél: tug me vjellje, marramendje, kokédhimbje,
ethe.

Varésisht nga mosha, kéto simptoma mund té ndryshojné. Zhvillimi i sémundjes dhe paragitja e
simptomave jané plotésisht individuale: ata nuk mund té parashikohen dhe shpesh varren nga
predispozicioni gjenetik. Pér shembull, njé pacient nuk do té thoté patjetér té keté dhimbje
pérgjaté nervave periferik (iritim ose agjitim té duarve), por prapé se prapé vuan nga Morbus
Fabry. Shpesh ndodh gé pacientét té€ mos kené asnjé shenjé té sémundjes me vite té téra, pasi
gé grumbullimi i yndyrnave né lizosome mund té zgjasé shumé kohé para se té shfaget
sémundja me té gjitha simptomat e saj. Disa njeréz mund té jené sémuré me vite duke mos
vérrejtur asnjé shenjé té sémundjes dhe té démtimit té organeve vitale si¢ jané zemra, veshkat
dhe truri.

Shpesh ndodh fémija ose njeriu i rritur me kéta simptoma té vizitojné nga 7 gjer né 10
specialisté té ndryshém para se té vértetohet diagnoza sakté, kurse diagnostikimi i hershém
éshté celsi i shérimit té suksesshém. Simptomat e sémundjes Fabri jané shumé té llojllojshme,
dhe pasi gé sémundja éshté e rrallé, mjekét shumé shpesh kéta simptoma ia pérshkruajné
sémundjeve apo kondicioneve tjera.

Si diagnostikohet sémundja Fabri?

Pasi sé sémundja Fabri éshté shumé e rrallé dhe pér shkak té simptomave té shumta, shumé
véshtiré éshté té vehet diagnoza e sakté. Ndonjéheré nevojiten vite para se té zbulohet
sémundja. Skriningu i gjakut dhe analiza e gjeneve e mundésojné diagnozén e sakté. Analiza e
gjakut e cakton a éshté mjaftueshém aktive enzima a-GAL. Diagnoza e késaj sémundje éshté e
mundshme edhe para se lind foshnja. Sa mé herét njé person diagnostikohet me sémundjen
Fabri ag mé shpejté mund té shérohet me terapi adekuate dhe me kété té pengohet démtimi i
organeve té brendshme.

Anameza me prezantimin klinik dhe ekzaminimi objektiv béhet patjetér, por gjithashtu duhet té
béhen edhe teste shtuese gé té pércaktohet diagnoza sakté. Ndonjéheré éshté shumé véshtiré
té diagnostikohet, pasi qé sémundja shfaget shumé rrallé.

Crregullimi i elektroliteve dhe parametrave té funksionit té veshkave (urea dhe kreatinina) si
dhe prezenca e substancave yndyrore né uriné mund té vérrehen gjaté analizave labaratorike.

Testimi laboratorik mé kompleks pérfshin matjen e nivelit té njé lloji glikosfingolipidi dhe
pércaktimin e funksionit té enzimés alfa galaktozidaza A.



Nevojitet ekzaminim thelbésor i zemrés me ekosonografi té zemrés gé té pércaktohet prezenca
e mundshme e ¢rregullimeve strukturore té valvulave té zemrés.

Skani (tomografia kompjuterike) dhe rezonanca magnetike e strukturave té trurit realizohet gqé
té pércaktohet démtimi i mundshém i trurit. Nése ndodh sulm né tru apo manifestime té
ngjashme, nevojitet edhe ekzaminin i detajuar neurologjik.

Biopsia e ndryshimeve té I€ékurés sé bashku me raportet histopatologjike tregojné ndryshime
tipike pér sémundjen Fabri.

Nése néna ose babai kané sémundje Fabri, diagnoza mund té pércaktohet edhe para se lind
foshnja, me biopsiné e vileve koriale ose me amniocentezé, por kéto procedura bartin rrezik pér
abort spontan ose lindje té parakohshme.

Si trajtohet sémundja Fabri?

Pak kohé mé paré éshté implementuar terapi specifike e késaj sémundjeje (terapi me
zévendésim té enzimés, né fakt pérdorimi i alfa- galaktozidazés A e krijuar in vitro). Efekti
afatgjaté éshté né fazé té hulumtimit, por té dy preparatet qé ekzistojné premtojné shumé.
Pérmirésimi i preparatit me bartés farmakologjik pér momentin éshté né analiza klinike.
Trajtimi konvencional pérbéhet nga trajtimi i dhimbjes me analgjetiké, mbrojtja e veshkave
(pérdorimi i inkibitoréve té enzimés kovertuese té angiotensinés si dhe blokatoré té receptorit
té angiotensinés), preparate antiaritmike, pejsmejkér ose defibrilator implantues, dijalizé dhe
transplant té veshkés.
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