¥ e o ¥

JLHBOT ETA LIFE
PRy BHITH JSFiDA CHA!LENGES
Fedrmorn & vpomghasan Tebae Bk A wrmaibs Life is a pazale,
2 proommale.an ta At i 1L sk ke collect it

¥usoTt co Npegussnum / Jeta me Sfida / Life With Challenges

Fybrodysplasia ossificans progressiva (FOP)

Fibrodisplazija osifikuese progressive (FOP)

FYBRODYSPLASIA OSSIFICANS PROGRESSIVA (FOP)

Fybrodysplasia ossificans progressiva (FOP) éshté njé nga sémundjet mé té ralla né boté, deri
mé tani jané té dijagnostifikuar reth 800 pacienté me kété sémundje né nivel global.

Prevalenca e FOP éshté 1 né 2 000 000 banor.

Ky termin i ndérlikuar latin qé shénon emrin e sémundjes né té vértet né ményré perfekte e
pérshkruan se pér ¢far sémundje béhet fjalé. Tek njerézit me FOP, indi lidhor dhe muskulor
(tetivat dhe ligamentet) gradualisht shéndrohen né eshtra. Duke maré parasysh simptomet e
késaj semundje, sinonim pér FOP éshté sémudnja e ashtuquajtur “Njeriu gurr” ( ang. Stoneman
disease).

Rasti | paré | FOP éshté | regjistruar gé né shekullin e 17, por atheré éshté besuar gé osifikimi i
indit muskulor paragitet si rezultat | progesit inflamator gé zhvilohet né indin muskulor. Ne vitin
1970, Victor A McKusick ka vérjtur gé indi muskulor nuk éshté i vetmi qé shéndrohet né eshtra,
e njejta ndodh edhe me ligamentet. Atéher sémundja e mer emrin e vet, qé shfrytezohet edhe

sot.



Shkaku per paragitjen e késaj sémundje éshté mutacioni i gjenit ACVR1 dhe gjithmoné paraqgitet
né sekuencen e njejté te gjenit, kurse sémundja trashégohet ne menyre autozome dominante,
gé do té thoté se njé kopie e gjenit té ndryshuar né gelizé éshté e mjaftueshme qé ta shkakton
kété sémundje. Per kété shkak, fémijet e prinderve, tek té cilet njeri prind éshté heterozigot
dhe ka FOP, kurse tjetri prind ne asnje menyre nuk éshté i lidhur me FOP, ekziston 50% mundesi
ge tek femiu te paragitet FOP.

Simptomi ky¢ pér dijagnozé té sakté éshté deformiteti gé paragitet tek gishtat e njerzeve gé
lidning me FOP, dhe | njejti dallohet gé né lindje. FOP karakterizohet me osifikim progresiv te
muskujve, ligamenteve, tetivave dhe indit te bute, qé rezulton me formimin e mases shtese
skeletore duke shkaktuar déme te perhershme dhe invaliditet te rénde fizik. Shumica e njerezve
ne FOP kané nevoj té pérdorin karroce pér invalide.

Simpotomet fillojné qé né fémijeriné e hershme dhe manifestohen me edem ne koké, qafé apo
shping, i cili me pas shénderohet ne asht. Cdo tentim gé ashti i posaformurar apo cila do forme
e traumes fizike (biopsi, injekcion, nderhyrje kirurgjike, sulm ne tru) apo metabolike tek
pacientét me FOP bjen deri tek progresion i pandalshém dhe formim té ri té mases eshtrore
dhe paraqitje te invaliditetit.

Eshté tejet e réndesishme qé té punohet ne drejtimin e ritjes te ndérgjegjésimit né lidhje me
FOP pasi qé intervenimet e gabuara si dhe dijagnostifikimi i gabuar jané fatal pér njerezit me
FOP. Edhe pse né princip FOP nuk i afekton organet e mbrendshme, zemra, dhe posagérisht
mushkérite jané té prekura nga fakti ge trupi shénderohet né njé mburojé nga ashti.

Fibrodisplazija progresive osifikuese e sulmon organizmin duke filluar nga muskujt dhe nyjet e
kokés, qafés, regjioniot dorzal, kraherorin, supet dhe eksremitetet e lartme, kurse me pas i
afekton muskujt dhe funkcionimin e nyjeve ne regjionin e abdomenit, regjionit lumbal dhe
ekstremitetet e poshtme.

Si rezultat i gjithe kesaj, FOP rezulton me humbjen e aftésise pér té lévizur me déme the
perhershme mbi shkathtésite motorike te pacientit.

FOP i afekton absolutisht té gjithé muskujt ne trupin e njeriut, duke i pérfshire edhe muskujt gé
mundésojne levizjen e nofullave. Kjo ésht arsyeja gé shumica e pacienteve gé kané kété
sémundje té ralle nuk mundin ta levizin nofullen duke mos mundur as té ushqgehen. Per kete
shkak, njerezit me FOP gé té mbijetojné e kané té€ domosdoshme te perdorin ushgim enteral,
preparate té Iéngshme té cilat i pérmbajné té gjitha komponentat esencijale té nevojshme pér
organizimin.

FOP nuk manifestohet né disa pjesé té trupit té njeriut. Pér shembull, nuk shkakton formim e
formacioneve eshtrore né gjuhé, miokard, muskujt e lemuar, muskujt ekstraokular dhe
dijafragmé/



Terapi:

Opcionet pér tretmat té FOP jane simptomatike té kahézuara kundrejt zbutjes té
simptomatologjisé dhe prolongim té komplikimeve pasi qé deri mé tani nuk eksizton ilag pér ta
shéruar kété sémundje, i cili mundet ta ndaloj mutacionin dhe pasojat.

Harry Eastlack éshté pacienti mé i njohur me FOP. Simptomet e tija jané intenzivuar né moshen
10 vjegare, kurse para vdekjes se tij nga pneumonija shumé shpejt para ditélindjes se
katérdhjet€, indet e tij kane gené te osifikuara deri né até shkallé qé ka pasur mundesi té levize
vetem buzet. | vetédijshém pér sémundjen e tij té rall€, ai ka donuar trupin e tij per shkage
shkencore. Skeleti | tij sot éshté | vendosur ne muzein “Miutter” ne Filadelfija.

Dita per ndérgjegjésim per FOP éshté 23 prilli.
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