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HOMOCYSTINURIA

Hom inuria
« Autosomal e
* Defect in cy beta-synthase

Homocistinuria éshté njé grup sémundjesh té trashéguara autosomale recisive qé ¢ojné gjer né
grumbullimin jonormal t&€ homocisteinés dhe metaboliteve té saj né gjak dhe né uriné.

Crregullimet gjenetike rezultojné me c¢rregullime enzimash qé jané té pérfshira né proceset e
caktuara té homocisteinés.

Crregullimi i njérit nga ata procese éshté pér shkak té deficitit té cistation beta - sintetazés e cila
me kofaktorin e saj, vitaminén B6 (piridoksinén), e konverton homocisteinén né cistationin.

INCIDENCA

Prevalenca e mutacioneve gé shkaktojné homocistinuri, né Norvegji paraget 1 rast né 6400
lindje té gjalla. Programet e skriningut gjithashtu zbulojné mé shumé raste té ¢rregullimit té
rimetilimit: né SHBA frekuenca e homocistinurisé pér shkak té crregullimit té cbl-C éshté 1 rast
né 100,000 lindje té gjalla.

PASQYRA KLINIKE



Kjo sémundje ka efekte té& ndryshme té démshme né shumé organe dhe sisteme organike.
Pacientét e padiagnostikuar dhe/ose té patrajtuar kané prognozé shumé té keqe me
¢rregullime té rénda. Edhe pse ¢rregullimet e enzimave jané té pranishme gjaté lindjes,
simptomat dhe shenjat e sémundjes mund té zhvillohen mé voné né foshnjéri, né periudhén e
fémijérisé madje edhe tek té rriturit.

Mund té shfaget osteoporoza, crregullime vaskulare, fenotip marfanoid, ndryshime té syve,
ngecje kognitive, ¢crregullime tjera neurologjike.

Fakti qé shumica e simptomave dhe shenjave té sémundjes jané jospecifike, diagnostikimi
mund té béhet shumé me vonesé.

Shenjat klinike pér ¢rregullimin e rimetilimit jané kryesisht neurologjike dhe/ose psikiatrike dhe
zakonisht shfagen né javét ose muajt e paré té jetés, duke e rrezikuar jetén e pacientit.

KUR TE DYSHOJME SE BEHET FJALE PER HOMOCISTINURI
Te fetusét ose intrauterin nése kané:

- Ngecje té rritjes dhe zhvillimit intrauterin
- Tipare dismorfike karakteristike

- Sémundje té lindura té zemrés

- Kardiomiopatia e dilatuar e fetusit

Te té porsalindurit me:

- pancitopeni,
- anemi megaloblastike dhe
- simptoma neurologjike (nistagmus, hidrocefalus, sulme konvulsive, ngecje né
zhvillim)
Te fémijét:
- trombemboli,

- tipare marfanoide dhe

- simptoma neurologjike (ataksi cerebelare, tetraparezé spastike, piké né tru, nistagmus,
kriza konvulsive, neuropati periferike).

Identifikimi i hershém dhe trajtimi né kohé jané thelbésoré pér té siguruar rezultatin mé
té miré té mundshém. Nése ka dyshim qé béhet fjalé pér homocistinuri, pacienti duhet
menjéheré té dérgohet né gendér té kujdesit terciar ku punojné profesionisté adekuat qé kané
njohuri pér ¢crregullimet metabolike.

DIAGNOSTIKIMI



Nése pacientét kané simptoma dhe shenja té sémundjes, menjéheré duhet té béhen
ekzaminime plotésuese, si¢ jané testet biokimike (aminoacidet né plazmé: homocisteina totale,
metionina, acidi urinar organik: acidi metilmalon).

Testet fillestare biokimike duhet té shogérohen me teste konfirmuese si teste enzimatike
direkte, diagnoza molekulare e mutacioneve gjenetike dhe analizé komplementare. Gjithashtu,
duhet té béhen teste edhe te vellezérit dhe motrat e personit me homocistinuri.

TRAITIMI

Homocistinuria éshté njé gjendje e trajtueshme. Diagnostikimi i hershém, trajtimi dhe
restrikcionet dietetike ka té ngjaré qé do ta ngadalésojné progresionin e homocistinurisé si dhe
zhdukjen e disa prej tipareve dhe simptomave.

Qéllimi i terapisé éshté té zvogélohet grumbullimi i homocisteinés dhe, pér ¢rregullimin e
rimetilimit, té kalohet ai difekt i rimetilimit dhe me kété té ruhen pérgéndrimet normale té
metioninés dhe té folateve.

1. Dieté me konsumim té kufizuar té metioninés dhe té cistinés si suplemente (metionina
mund té gjendet né vezé, mish, peshk, fara té susamit, arra braziliane dhe fara té tjera
bimore dhe drithéra).

2. Suplemente té vitaminave (Vitamin B6, B9, B12)

3. Cystadane éshté betaina e vetme (aminoacid i modifikuar i cili pérmban giliciné) gé
éshté aprovuar pér trajtimin e homocistinurisé. Eshté vértetuar qé ky preparat i ul edhe
mé tej pérgéndrimet e homocisteinés kur i bashkangjitet terapisé me vitamina dhe/ose
dietés me konsumim té kufizuar té metioninés.
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