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KNS H 35.3 / Stargardt disease

STARGARDT DISEASE

Sémundja Stargard éshté forma mé e shpeshté e distrofisé sé makulés qé prek péraférsisht njé
né 10,000 njeréz. Sémundja zakonisht manifestohet né dekadén e paré apo té dyté té jetés, me
shpeshtési té njejté te té dy gjinité.

Mjeku gjerman Karl Stargard i pari e ka pérshkruajtur kété sémundje né vitin 1909 si njé lezion
kongjenital i makulés sé syrit, dhe pér nder té tij sémundja e ka fituar emrin sémundja Stargard.



Sémundja Stargard éshté formé autosomale recisive e distrofisé sé retinés e cila zakonisht
karakterizohet me humbje progresive té pamjes gendrore. Kjo vjen si pasojé e njollave té
parregullta né fundusin e syrit mé sakté né makulé dhe rreth saj, me ngjyré té verdhé dhe té
bardhé.

Kjo sémundje éshté trashéguese dhe fémija e trashégon kur té dy prindérit bartin mutacione té
gjenit ABCA4 , por sidogofté nuk do té thoté se té gjithé fémijét e prindérve bartés té ketij gjeni
di té jené té prekur nga kjo sémundje. Cdo fémijé ka 25% gjasa té trashégojé dy kopje té gjenit
Stargard (nga njé nga secili prindér), gé mund ta shkaktojé sémundjen. Jo ¢do prind mund té
jeté i sémuré pasi gé kané vetém njé kopje té gjenit té tillé.

Simptoma gé zakonisht i detyron njerézit té shkojné te mjeku éshté ndryshime né pamjen
gendore. Mjeku i cili e ekzaminon retinén e pacientit me sémundjen Stargard, gjaté
ekzaminimit vérren njollat karakteristike té verdha edhe nén makulé.

Sémundja zakonisht shfaget gjaté dy dekadave té para té jetés, edhe pse simptomat mund té
shfagen edhe né moshén e plegérisé madje edhe gje né dekadén e shtaté té jetés.

Edhe pse progresioni dhe agravimi i sémundjes jané té ndryshueshém, sémundja zakonisht
karakterizohet me humbje progresive té pamjes géndrore gjé gé con gjer te pamje e turbullt
dhe véshtirési adaptimi né errésiré. Pamja periferike zakonisht éshté normale. Shumica e
individéve té prekur nga kjo sémundje gjithashtu kané probleme me aftésiné vizuele pér dallim
té ngjyrave.

Gjithashu mund té jeté prezente edhe fotofobia.

Pér shkak té llojllojshmérisé sé madhe klinike, prognoza varet nga parametrat e caktuar té cilét i
ndihmojné mjekut qé pacientit ti ofrojé informaté pér rjedhén e sémundjes. Sémundja mund té
pérparojé shpejt pér disa muaj ose gradualisht gjaté disa viteve, por sigurisht con gjer te
humbja e shprehur e mprehtésisé sé té pamurit.

Diagnoza klinike béhet né bazé té ekzaminimeve oftalmologjike si¢ jané caktimi i mprehtésisé
vizuele dhe testimi i fushés sé té pamurit, oftalmoskopia, elektroretinogafia, angiografia
fluoreshente, autofluoreshenca e fundusit dhe tomografia optike, zbulimi i anomalive né
makulé dhe zbulimi i njollave té rrumbullakéta dhe té verdha gé mund té jené prezente vetém
né makulén gendrore, por mund té zgjerohen edhe jashté anastomozave vaskulare (bashkim i
enéve té gjakut). Angiografia fluoreshente zbulon njé koroid karakteristik té errét te rreth 86% e
pacientéve.

Diagnoza mund té vértetohet me testim gjenetik t&€ ABCA4 gjenit.



Diagnoza prenatale éshté e mundshme teknikisht por né praksén klinike nuk pérdoret.

Aktualisht nuk ka trajtim té disponueshém pér sémundjen Stargard, por pér momentin terapia
me zévendésimin e gjeneve éshté né zhvillim e sipér. Njé tjetér mundési trajtimi i cili Eshté nén
vlerésim, paraqet frenimi i ciklit vizuel me blokimin e veprimit té disa enzimave mbi retinén.

Masat parandaluese pér té ngadalésuar progredimin e sémundjes pérfshijné mbajtjen e syzeve
pér dieli gé té shmanget eksponimi i tepért ndaj drités, si dhe mos konsumohen suplemente té

vitaminés A.

Rekomandohen vizita té rregullta te okulisti.
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