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Sémundja Batten

KNS E75.4 / Batten disease

BATTEN DISEASE

Sémundja Batten éshté sémundje e rrallé, sémundje fatale e sistemit nervor
(neurodegjenerative) e trashéguar né formén autosomale recisive, gé fillon né fémijéri. Emrin e
ka fituar nga pediatri britanik Frederik Batten, i cili pér heré té paré e ka pérshkruar formén
juvenile té lipofuscinozés ceroide neuronale né vitin 1903. Sot, emri i tij pérdoret pér té tri
format e sémundjes: infantile, e vonshme infantile dhe forma e LCN qé shfaget né moshén
tinejxhere.

Cdo formé e ka té njejtin shkak themelor: mutacion né gjenin gé shkakton mungesé té enzimés
pér menjanimin e “mbeturinave” nga qelizat e sistemit nervor gendror (kéta “mbeturina” jané
produkt i démshém i metabolizmit normal gelizor).

Pa kété enzimé, né brendésiné e neuroneve té trurit, organelet e vogla qelizore té quajtura
lizozome mbeten té “bllokuara” me materje toksike. Si rezultat, fémijét me sémundjen Batten
vuajné nga sulmet epileptike, gradualisht duke e humbur funksionin motorik, té pamurit dhe
aftésité mendore, dhe mé né fund mbeten krejtésisht té verbér, té lidhur né shtrat dhe té
paafté pér té komunikuar.



Ekzistojne 4 tipe kryesore té sémundjes Batten, duke pérfshiré 2 tipet gé fillojné herét né
fémijéri dhe tipi jashtézakonisht i rrallé gé shfaget te té rriturit. Simptomat jané té njejta, por
shfagen né periudha té ndryshme dhe progredojné me shpejtési té ndryshme.

Forma infantile

Fillon mes 6 muajsh dhe 2 vje¢ dhe ka njé progresion shumé té shpejté. Fémijét me kété
sémundje nuk zhvillohen normal dhe kané njé koké té vogél (mikrocefali) qé bie né sy.
Gjithashtu, jané karakteristike ngércet e shkurta né muskuj ose si¢c quhen ngérgce mioklonike.
Shenjat e para té késaj sémundjeje pérfshijné: ngecje né zhvillimin psikomotorik me
pérkeqésim progresiv, ¢rregullime tjera motorike dhe sulme epileptike. Kjo formé ka njé
progresion shumé té shpejté dhe mbaron me vdekje zakonisht mes moshés 8-12 vjeg.

Forma e Lipofuscinozés ceroide neuronale (LCN) qé shfaget né moshén tinejxhere

Fillon nga mosha 5 gjer 8 vje¢. Shenjat tipike jané humbja progresive e té pamurit, sulme
epileptike, ataksi. Ky tip pérparon me mé pak shpejtési dhe mbarron me vdekje né vitet e
vonshme tinejxhere ose né fillim té té njézetave, edhe pse ka pasur raste té pacientéve gé kané
jetuar 30 vjet.

Forma e té rriturve ose Lipofuscinoza ceroide neuronale (LCN)

Zakonisht fillon para moshés 40 vjecare dhe shkakton simptoma mé té lehta qé pérparojné mé
ngadalé dhe nuk shkaktojné verbérim. Edhe pse koha e vdekjes ndryshon nga rasti né rast, ky
tip prapé se prapé e shkurton jetégjatésiné.

Trashégimia

Fémijét me Lipofuscinozén ceroide neuronale (LCN) takojné né c¢rregullimet autosomale
recisive, qé do té thoté semundja ndodh kur fémija do té trashégojé 2 kopje té gjenit me difekt,
nga secili prind nga njé. Kur edhe néna edhe babai bartin nga njé gjen me difekt, ¢do njeri nga
fémijét e tyre ka 25% gjasa pér zhvillim té LCN. Né té njejtén kohé, ekziston mundésia gé 50% e
fémijéve té trashégojné vetém njé kopje té gjenit me difekt. Personat e tillé jané bartés té
sémundjes, ashtu gé te ata nuk shfaget sémundja, por mund ta bartin até gjen te fémijét e tyre.

Diagnostikimi

Pasi gé humbja e té pamurit éshté shenjé e hershme, s€mundja Batten mund té vérrehet edhe
nga ekzaminimi i syve. Okulisti mund té vé re pérkegésimin e nervit optik gé haset né te tre
format pediatrike té& LCN-sé. Por, pasi gé njé shképutje e tillé e nervit haset edhe te sémundjet
tjera té syrit, kjo mund té mos jeté tregues pérfundimtar, por mund té shfrytézojé pér referimin
e fémijés tek neurologu pér konsulté. Nevojiten teste té ndryshme pér konfirmimin mé specifik
té diagnozés.



Testet diagnostike pér sémundjen Batten pérfshijné teste té gjakut dhe té urinés, marrje té
mostrés nga Iékura ose indi, EEG, ekzaminim té syve, ingizim dhe testime té trurit, si¢ jané
tomografia kompjuterike ose rezonanca magnetike. Kohét e fundit ekziston testim enzimatik i
gjakut, gé éshté e mundshme pér formén infantile dhe formén e vonshme infantile, me géllim
gé té zbulohet enzima specifike g€ mungon te kéta ¢rregullime.

Né 27 prill té vitit 2017 Administrata amerikane pér ushqgimin dhe barnat (FDA) e miratoi
Brinura (Cerliponase alfa) si trajtim pér njé formé specifike té sémundjes Batten. Brinura éshté
trajtimi i paré i aprovuar nga FDA, me té cilin ngadalésohet humbja e aftésisé pér ecje
(ambulacion) te pacientét pediatrik simptomatik té moshés 3 vje¢c dhe mé té vjetér me formén
e vonshme infantile té késaj sémundjeje.

Medikamenti Brinura injektohet direkt né tru, pérmes njé kateteri i cili éshté i vendosur njé javé
mé paré, né kushte sterile gé té zvogélohet rreziku pér infeksione.

Medikamenti duhet transportuar né akull té thaté (dioksid karboni né gjéndje agregate té
ngurté né temperaturé -79 gradé Celsius).

Medikamenti i plotéson enzimat gé i mungojné organizmit, pér shkak té cilave nuk shpérbéhen
substancat e caktuara, mé sé shumti né tru, dhe si pasojé ndodh démtimi i gelizave té trurit. Ky
preparat duhet té aplikohet né vazhdimési téré jetén.
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