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Hiperamonemia éshté gjendje e metabolizmit e cila vjen si pasojé e ¢rregullimit té ciklit té uresé
dhe karakterizohet me sasi té tepért té amoniakut né gjak. Ajo éshté njé gjendje kércénuese pér
jetén dhe shfaqet te pacienté té té gjitha moshave.

Hiperamonemia mund té zhvillohet menjéheré pas lindjes (fillim i hershém), gjaté fémijérisé,
adoleshencés ose te té rriturit (fillim i vonshém), dhe mund té jeté e trashéguar ose e fituar.

Format e trashéguara jané si rezultat i ¢rregullimeve té lindura té€ metabolizmit dhe mund té
ndahen né hiperamonemi primare qé karakterizohen me aktivitet té ulét té ciklit té uresé ose
hiperamonemi sekondare té shkaktuara nga aktiviteti i ulét i enzimave gé nuk jané pjesé e ciklit
té uresé.

Acidemité organike jané njé grup i shuméllojshém i ¢rregullimeve qé karakterizohen me
ekskrecion té acideve organike né uriné si rezultat i mosfunksionimit té njé hapi specifik né
katabolizmin e aminoacideve, zakonisht si rezultat i deficitit té aktivitetit enzimatik né até hap.



Acidemité organike shkaktojné hiperamonemi sekondare dhe jané c¢rregullime té lindura té
metabolizmit dhe zakonisht trashégohen si autosomale recisive.

INCIDENCA

Crregullimet e ciklit té uresé jané té rralla, me incidencé té pérgjithshme 1: 35,000 té
porsalindur. Né Europé, frekuenca e pérgjithsme e acidemisé organike éshté midis 1:29,000-
1:65,000.

Si te té gjitha ¢rregullimet e ciklit té uresé, prevalenca e sakté e acidemisé proprionike mund té
jeté mé e larté se ajo gé éshté e regjistruar pasi gé shumé raste vdekjesh té té porsalindurve
mund té jené té shkaktuara nga acidopati té paregjistruara dhe gjithashtu pér shkak se mund té
ekzistojné forma té lehta té sémundjes. Incidenca e vlerésuar e acidemisé proprionike te
popullata peréndimore sillet nga 1:50,000 gjer 1:500,000 lindje té gjalla, kurse incidenca e
pérgjithshme besohet gé éshté ~ 1:100,000 gjer 1:150,000.

Incidenca e vlerésuar e acidemisé metilmalonike te popullata peréndimore sillet nga 1:48,000
gjer 1:61,000 lindje té gjalla kurse incidenca e acidemisé izovalerike |éviz nga 1:62,500 lindje té
gjalla né disa pjesé té Gjermanisé gjer 1:250,000 né SHBA.

PATOFIZIOLOGIIA

Niveli i ritur i amoniakut manifestohet pérmes shenjave dhe simptomave té ndryshme,
kryesisht c¢rregullime té sistemit nervor gendror. Truri éshté organi kryesor qé preket, dhe
késhtu shkakton mosfunksionim té metabolizmit dhe té neurotransmiteréve dhe si pasojé
toksicitet té réndé té trurit.

Amoniaku hyn né gelizat e trurit pérmes difuzionit dhe pér tu menjanuar nevojitet enzima
glutamin sintetaza. Niveli i ritur i amoniakut ¢on gjer te niveli i ritur i glutaminés e cila shkakton
permeabilitet té zmadhuar té membranés, edem té astrociteve dhe shtypje té tensionit
intrakranial.

Amoniaku (NH3) éshté burim i réndésishém i azotit dhe kryesor pér sintezén e aminoacideve.

Sidoqofté, nése éshté prezent né sasi té larta, ai béhet toksik.

Simptomat e mundshme pérfshijné nauze kronike, té vjella, ataksi, konfuzion dhe nervozizém

kurse né gjéndje akute mund té cojné né gjendje kome.

Shenat klinike dhe simptomat e hiperamonemisé jané jospecifike por shumica jané
neurologjike. Duhet té dyshohet gé béhet fjalé pér hiperamonemi dhe té béhen testet sa mé
shpejt te té porsalindurit me distres klinik dhe sepsé suspekte, dhe te té gjithé pacientét me
humbje té paqarté té vetédijes ose encefalopati, pasi gé ¢do vonesé né trajtim mund té keté

pasoja té rénda pér pacientin.



Pacientét zakonisht zhvillojné dehidrim, letargji, tahipne dhe hipotoni. Pér diagnozén
pérfundimtare nevojiten teste laboratorike dhe ingizime. Ekzaminimi heré pas heré zbulon

tipare té pazakonta sic éshté era e “kémbéve té djersitura” te acidemia izovalerike.

TRAITIMI

Qé hiperamonemia akute té keté prognozé mé té miré, éshté e nevojshme gé me kohé té
aplikohen strategji té caktuara, kurse qéllimi primar i terapisé éshté qé té korigjohen
crregullimet biokimike.

Hapi i paré i menaxhimit me sémundjen éshté qé té ndérpritet marrja e proteinave dhe né
ndérkohé té jepen kalori jo - proteine né ményré intravenoze, orale ose né té dy ményrat né
gofté se éshté e mundshme. Dhénja e terapisé mé specifike varet nga etiologjia e kétij
¢rregullimi.

PARANDALIMI

Hiperamonemia si sémundje trashéguese gjenetike nuk mund té prevenohet. Sidoqofté,
pasojat e ¢rregullimit enzimatik mund té modifikohen me intervenim té hershém, dmth me
diagnostikim té hershém (antenatal, postnatal) dhe trajtim adekuat.

Prindérit duhet té edukohen pér simptomat e hiperamonemisé (si letargjia, té vjella, ndryshime
né sjellje) si edhe pér réndésiné e trajtimit té shpejté dhe parandalimin e shkageve pér
mosfunksionim metabolik (infeksionet).

Te fémijét me hiperamonemi té lindura nuk éshté i nevojshém kufizim i aktivitetit fizik, por
duhet té marrin sasi té mjaftueshme té kalorive gé té mos vijé gjer te katabolizmi i proteinave,

SANOFI y

‘@ BiOMARIN NERes, M O

TPAJYE
sYKASTSS Hoadth alave als

evmepils O @



