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Té dashur prindér,

kjo broshuré shérben pér t’ju shpjeguar
pérse éshté e réndésishme qé fémija juaj,
nga 48 deri 72 oré té jetés, té béjé njé
ekzaminim screening pér té gjetur para kohe
sémundje qé mund té kené pasoja té rénda
pér rritjen.

CFARE ESHTE SCREENING NEONATAL?

Né kuadrin e programeve té mjekésisé
parandaluese, té gjithé té porsalindurit i
nénshtrohen falas disa analizave té thjeshta qé
mundésojné gjetjen para kohe té sémundjeve té
lindura. Me ligjin kombétar n. 104 té datés
05/02/92, éshté aktiv prej kohésh screening
neonatal i detyrueshém pér Fenilketonuria,
Hipotiroidizmi i lindur e Fibroza Cistike.

Krahina Marke me dekretin e juntés krahinore n.
918/2013, kétyre analizave u ka shtuar screening
metabolik té zgjeruar nga viti 2014 duke kaluar né
screening 40 sémundje té tjera metabolike me
pérdorimin e njé teknologjie inovative, té bazuar né
spektrometriné masive, gé identifikon sémundje
metabolike me transmetim gjenetik, shumé prej té
cilave hyjné midis sémundjeve té rralla. Ky kuadér,
sé bashku me screening pér Galaktoseminé e
Deficitin e Biotinidazés, éshté béré i detyrueshém
né té gjithé territorin kombétar me ligjin n. 167 e
datés 19/08/16.

PERSE SCREENING NEONATAL?

Qéllimi i screening neonatal éshté gjetja para kohe,
para shfagjes sé simptomave, e disa sémundjeve té
lindura. Edhe pse probabiliteti gé fémija juaj té
vuajé nga njé prej sémundjeve té kérkuara me
screening éshté shumé i ulét, njé diagnozé e
parakohshme mundéson ndérhyrjen me shpejtési
tek fémija me kurime dhe sigurimin e njé zhvillimi té
pérshtatshém e té njé gjendje té miré
shéndetésore. Njé test i thjeshté mund té
parandalojé efektet e njé sémundjeje qé nuk mund
té njihet né ményré tjetér.

SI BEHET SCREENING?

Béhet fjalé pér njé shpim me gjilpéré sterile né
thembrén e té porsalindurit, gé béhet nga 48 deri
72 oré té jetés direkt né repartin e maternitetit,
para se té dalé nga spitali. Fémijét gati nuk e
kuptojné por ato pak pika gjaku té mbledhura né njé
karton té posagém thithés jané té mjaftueshme pér
kérkimin e sémundjeve metabolike. Gjaku
dérgohet né Qendrén Screening Krahinore té
spitalit Santa Croce né Fano, ku béhen analizat. Né
rast sé testi rezulton i ndryshuar, kontaktohen
specialistét e pikés sé lindjes dhe familjarét.
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KUR DO T’I NJOHIN REZULTATET PRINDERIT?
Rezultatet negative nuk komunikohen; prandaj né rast
se nuk ju thérrasin do té thoté sé té gjitha analizat jané
normale. Né rast se fémija rezulton pozitiv né njé nga
testet pér sémundjet e kérkuara, familjarét do té
thirren nga materniteti ose nga Qendra Screening pér
té béré kontrolle té tjera.

e Kujtoni: né qofté se screening éshté negativ nuk do
té merrni asnjé komunikim.

e Thirrja pér té marré gjak sérish nuk do té thoté
domosdoshmeérish se fémija juaj éshté i sémuré.

CILAT JANE SEMUNDJET E KERKUARA ME
SCREENING NEONATAL?

FENILKETONURIA (PKU) éshté pasojé e njé defekti té
trashéguar gé shkakton grumbullimin né organizém té
njé pérbérési té proteinave: fenilalanina. Rritja e
fenilalaninés né gjak tek fémija, nése nuk trajtohet,

shkakton vonesé né zhvillim. Kura konsiston né njé
dieté té varfér me proteina (mish, peshk, qumésht,
vezé, etj.) e mundéson rritie e zhvillim normal.
PERQINDJA Né Itali fenilketonuria prek njé fémijé né
¢do 3.700 té lindur. Né krahinén Marke screening pér
kété patologji ka filluar mé 1973.
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HIPOTIROIDIZMI | LINDUR (IC) éshté pasojé e njé
prodhimi té pamjaftueshém té hormoneve nga ana e
gjéndrés sé tiroides; kéto hormone jané té
domosdoshme pér rritien e zhvillimin mendor té
fémijés. Kura konsiston né marrjen e pérditshme nga
goja e hormonit gé mungon, domethéné té tiroksinés.
Marrja e kétij hormoni garanton zhvillimin fizik e
intelektual normal.

PERQINDJA Né Itali Hipotiroidizmi i lindur prek njé
fémijé ¢do 1.000 té lindur. Né krahinén Marke
screening pér kété patologji ka filluar mé 1982.

FIBROZA CISTIKE (FC) éshté pasojé e njé defekti té
trashéguar gé shkakton anomaliné e njé proteine qé
rregullon shkémbimet e kripés. Kjo shkakton
grumbullimin e sekretimeve veshtullore e té djersés
me shumé kripé. Forma klasike prek aparatin
frymémarrés e gastro-intestinal me infeksione té
pérséritura e rritje té pakét. Screening parashikon — né
njé numér shumé té ulét fémijésh, rreth 2% té gjithé té
lindurve — edhe analizén e ADN-sé.
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Né rast se nuk déshironi gé té béhet analiza eventuale
diagnostikuese me testin gjenetik (ADN), lutemi t’ia
komunikoni e t'ia certifikoni personelit té cerdhes. Né
kété rast kontrollet pér kérkimin e Fibrozés Cistike do
té béhen me ményra gqé nuk kané té béjné me
ekzaminime gjenetike. Diagnoza neonatale me ané té
screening, pra para se té shfagen simptomat,
mundéson parandalimin e daljes sé disa ndérlikimeve
me njé pérmirésim té réndésishém té ecurisé klinike.
PERQINDIJA Fibroza cistike né Itali prek njé fémijé né
¢do 3.400 té lindur. Né krahinén Marke screening ka
filluar mé 1995.

GALAKTOSEMIA éshté pasojé e njé defekti té
trashéguar qé shkakton grumbullimin né organizém té
njé shegeri, galaktozés, qgé rrjedh nga metabolizmi i
karbohidrateve. Ky grumbullim ka efekte toksike né
disa organe e aparate (né vecganti tek sistemi nervor e
syri). Trajtimi konsiston né njé dieté pa galaktozé. Né
rast se béhet né ményré té parakohshme mundéson
njé pérmirésim kuptimploté té zhvillimit psiko-fizik.
PERQINDJA Né Itali vlerésohet rreth 1 i porsalindur
¢do 25.000. Né Krahinén Marke screening ka filluar
mé 2019.
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DEFICITI | BIOTINIDAZES &shté pasojé e njé defekti
té trashéguar gé shkakton mungesén e biotinés
(vitamina B8), njé c¢rregullim ushgimor gé nése nuk
kontrollohet ose nuk trajtohet mund té béhet njé
giendje shumé e réndé. Biotina merr pjesé né
reaksione metabolike qé pérfshijné sintezén dhe
metabolizmin e |éndéve energjetike. Simptomat
shkojné nga reaksionet e Iékurés, ekzantemé e
alopeci deri né simptoma neurologjike (kriza
konvulsive, ataksi), vonesé né zhvillim, humbja e
shikimit dhe e dégjimit. Trajtimi konsiston né njé
dieté me shtesé biotine. Nése béhet para kohe
mundéson parandalimin e kétyre ndérlikimeve.
PERQINDJA Dendésia né Itali vlerésohet rreth 1 i
porsalindur ¢do 60.000. Né Krahinén Marke
screening ka filluar mé 2019.

SCREENING METABOLIK | ZGJERUAR
Konsiston né kérkimin e rreth 40 sémundjesh
metabolike té rralla qé mund té grupohen né kéto
tri kategori:

¢ Defekte té metabolizmit té aminoacideve;

¢ Defekte té metabolizmit té acideve organike;

¢ Defekte té oksidimit té acideve yndyrore.
PERQINDJA Né Itali kéto tri kategori prekin rreth
njé fémijé ¢do 25.000 té lindur. Né krahinén Marke
screening ka filluar mé 2014.
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Ka réndési té kujtoni se referimi i pérditshém
pér ju dhe fémijét tuaj éshté Pediatri i familjes.

Né rast se rezultati ndaj testit té screening éshté pozitiv,
Qendra krahinore e Screening Neonatal do té koordinojé té gjithé
rrugétimin e diagnozés e té kurés né bashképunim me ju e me
Pediatrin e fémijés

PER PEDIATRIN TUAJ TE FAMILIES
Kontaktet e Qendrés krahinore té screening neonatal
Neuropsikiatria foshnjore
Ndérmarrja spitalore Ospedali Riuniti Marche Nord
Qendra spitalore “Santa Croce”

Via Veneto, 2 - 61032 Fano (PU)

Telefoni i laboratorit 0721.882401
Telefoni i repartit 0721.882419
Fax 0721.882414 — 0721.882401
Adresa e postés elektronike
screeningneonatale@ospedalimarchenord.it
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Qendra krahinore e screening neonatal
Neuropsikiatria foshnjore
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