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CFARE JANE CRREGULLIMET
E LINDURA TE PROTEINAVE

Proteinat jané pjesé e réndésishme pérbérése e ushqgimeve
tona natyrale. Gjaté procesit té tretjes ato shpérbéhen né
pérbérésit e tyre (amino-acide) dhe pérthithen nga trupi ose
pérhapen mé tej népérmjet enzimave.

Pér shkak té ndryshimeve té lindura né faktorét gjenetik né
raste té rralla disa enzima mund té jené me defekt. Kjo sjell
si pasojé gé enzima me defekt nuk e redukton fare ose e
redukton pjesérisht amino-acidin ,e saj". Nése nuk merret as-
nj¢ masé, amino-acidi pérkatés akumulohen deri né
shuméfish té pérgendrimit natyral né gjak. Njé gjé e tillé mund
té shkaktojé démtime té rénda fizike dhe mendore. Pér té
penguar démtime té tilla €shté e réndésishme gé njé grregul-
lim metabolik té zbulohet mundésisht direkt shpejté pas
lindjes. Pér kété arsye qé prej vitit 1965 né Zvicér té gjithé
porsalindurit ekzaminohen né ditét a para té jetés me anén e
njé testi né lidhje me ¢rregullimet mé té réndésishme té me-
tabolizmit (ekzaminimi i té€ porsalindurve).

Ekzistojné ¢rregullime té ndryshme té€ metabolizmit té€ protei-
nave, né varési té faktit se cila enzimé ose amino-acid éshté
i prekur. Té gjitha kéto ¢rregullime té metabolizmit do té traj-
tohen duke e trajtuar fémijén e prekur me njé dieté speciale
mundésisht té varfér me proteina. Né& ményré gé gjaté késaj
diete té mos shkaktohet njé mungesé e pérgjithshme e protei-
nave, ushgimi plotésohet me njé pluhur special proteinash.
Tek disa c¢rregullime té metabolizmit pérdoren gjithashtu
medikamente specifike. Né rast se zbulohet né kohé dhe me
njé dieté strikte, fémija i prekur me gjithé grregullimin me-
tabolik mund té€ zhvillohet plotésisht né ményré té shéndet-
shme.
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PORTRETE TE SHKURTRA
TE CRREGULLIMEVE ME
TE RENDESISHME TE
METABOLIZMITI

Fenilketonuria (PKU)

Njerézit me c¢rregullimin e lindur t&€ metabolizmit PKU nuk
mund ta reduktojné fare ose e reduktojné pjesérisht elemen-
tin pérbérés té proteinés fenilalalingé. Pér kété arsye shkakto-
het njé grumbullim i fenilalinés né trup, qé nése nuk trajtohet
shkakton njé ndikim né pjekjen e trurit dhe shkakton né kété
ményré déme té pakthyeshme dhe té rénda fizike dhe men-
dore. Pér parandalimin e démeve kontrollohet marrja e fenila-
linés népérmjet njé diete té varfér me proteina. Kjo plotésohet
népérmjet njé pluhuri proteinash gé nuk pérmban fenilaliné
pér garantimin e marrjes ditore té proteinave. Ushqimi real-
izohet nén kontrollin e mjekéve, mbéshtetet népérmjet késhil-
limit ushgimor dhe vézhgohet me anén e analizave té rreg-
ullta té& gjakut. Nése dieta speciale PKU respektohet me
rreptési, fémijét e prekur zhvillohen plotésisht normal si fizik-
isht ashtu edhe mendérisht. Si medikament ndodhet né dis-
pozicionin tuaj substanca Sapropterin, me marrjen e té cilit
dieta e rrepté mund té lehtésohet pak. Trajtimit i pérgjigjen
me sukses rreth 30% e té prekurve me PKU. Por duhet théné
gé né disa raste arrihet vetém njé reagim i pjesshém.

Maple Syrup Urine Disease (MSUD)

Tek MSUD pérbérésin e proteinave Leuciné, Iso- leuciné und
Valin nuk reduktohen fare ose nuk reduktohen plotésisht. Né
rastin e njé ushqgimi normal qgé pérmban proteina amino-aci-
det akumulohen né trup né ményré té rrezikshme gjé qé
mund té shkaktojé démtime té trurit dhe vdekjen.

Terapia pérbéhet nga njé dieté me pak proteina, e plotésuar
me njé pérzierje speciale amino-acidesh pér garantimin e
marrjes ditore té€ proteninave.
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Tirosinemia

Tirosinemi emértohen njé grup grregullimesh té lindura me-
tabolike té cilat kané té béjné me reduktimin e pérbérésit té
proteinave tirosiné. Gjaté késaj sémundije bllokohet reduktimi
i kétij amino-acidi dhe krijohen produkte reduktuese helm-
uese. Té pa trajtuara grregullime té tilla shkaktojné démtime
té trurit dhe té organeve té tjera dhe nganjéheré madje edhe
vdekjen. Tarapia mund té jeté e ndryshme né varési té tipit
té tirosinemiség, por normalisht pérbéhet nga njé dieté me pak
proteina e plotésuar me njé pérzierje specifike amino-acide
pér garantimin e marrjes ditore té proteinave. Tirosinemia tip
1 trajtohet gjithashtu edhe me njé medikament (NTBC).

Homocistinuria

Né rastin e g¢rregullimit té trashéguar té metabolizmit ho-
mocistinuria, pérbérési i proteinave metioniné nuk transformo-
het né cisteniné por né homocisteiné t&€ démshme. Njé pérgen-
drim i larté i homocisteinés né gjak mund té shkaktojé njé
numér simptomash té rénda né organe té€ ndryshme (p.sh.
sémundje kardiovaskulare, zhvillim t€ vonuar mendor). Me njé
dieté té varfér me metioniné ose té varfér me proteina kéto
komplikacione mund té pengohen. Nevoja pér proteina mbu-
lohet népérmjet plotésimit té dietés me njé pérzierje amino-
acide gé nuk pérmban metionin€.  Pér trajtimin ndodhen
gjithashtu né dispozicion si substanca ndihmése substanca
betainé si dhe disa vitamina.

Acidemia glutarike Tipi 1

Tek acidemia glutarike Tipi 1, pér shkak té njé defekti gjenetik,
pérbérésit e proteinave lisina dhe tripotofani nuk mund té
reduktohen dhe né kété ményré ato akumulohen. Si pérfun-
dim krijohen produkte té padéshiruara degradimi, té cilat
mund té shkaktojné déme té pakthyeshme né tru. Népérmjet
njé terapie ushqgimi té€ pérbéré nga njé dieté e varfér me pro-
teina dhe plotésim té synuar me amino-acide si dhe me njé
trajtim shumé té hershém me infuzione né rast infeksionesh,
paaftésité mund t€ ménjanohen. Si medikament keni né dis-
pozicion Carnitin.
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Acidemia izovalerike

Tek crregullimi i lindur metabolik acidemia izovalerike pér-
bérési i proteinave leuciné nuk reduktohet si¢ duhet. Né vend
té tyre krijohet acid izovalent, i cili akumulohet né trup dhe
démton trurin dhe sistemin e nervave. Népérmijet njé diete té
varfér me proteina kufizohet marrja e leucinave. Né rast
nevoje dieta duhet plotésuar me njé pérzierje amino-acide qé
nuk pérmban leuciné. Si medikament keni né dispozicion
Carnitin und Glcin.

Acidemia metilmalonike dhe acidemia propionike

Té dyja sémundjet jané grregullime té lindura t€ metabolizmit
propionik, té cilat tek njerézit e shéndetshém shérbejné pér
pérftimin e energjisé nga proteinat ushgimore. Tek personat e
prekur nuk shpérbéhen si¢ duhet pérbérésit e proteinave me-
tioning, teroiné, valin dhe izoleucin. Ndérkohé qé& akumulo-
hen metabolitet né gjak té cilat mund té€ démtojné réndé trurin
dhe organe té tjera. Me njé dieté strikte té varfér me proteina
mund té pengohen démtimet. Pér t&€ mbuluar nevojén e furni-
zimit me proteina dieta plotésohet me njé pérzierje amino-
acide e cila pérmban té gjitha komponentet e proteninave
pérve¢ metioninés, teorinés, valinés dhe izoleucinés. Si
medikamente keni né dispozicion pér disa pacienté Carnitin
dhe vitaminé B12.

Crregullimet e ciklit té uresé

Cikli i uresé zhvillohet né celulat e mélgisé dhe transformon
azotin i cili merret népérmjet proteinave nga ushqimi né ure.
Kushtézuar nga defekte té rénda gjenetike njé transformim i
tillé mund té pengohet dhe né kété ményré né gjak akumulo-
het amoniak helmues (hiperamonemi). Nése nuk trajtohet hi-
peramonemia mund té shkaktojé démtime té trurit madhe
edhe vdekjen. Por nése ajo zbulohet shpejt, pérgendrimi i
amino-acideve né gjak mund té ulet me anén e medika-
menteve dhe me anén e njé diete té varfér me proteina.
Nése respektohet me rreptési kjo dieté, mund t€ ménjanohen
démet e pérhershme.
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CFARE BEN SWISS PKU?

Swiss PKU éshté njé shoqaté zvicerane pér njerézit me
fenilketonuri (PKU) dhe ¢rregullimeve té tjera té lindura
té metabolizmit té proteinave. Swiss PKU (mé paré e qua-
jtur CHIP) u themelua né Shtator 1988 nga prindér té an-
gazhuar dhe ka sot mé shumé se 130 anétaré.

Shqgetésimi kryesor i Swiss PKU éshté nxitja e cilésis€ sé
jetés e personave té prekur dhe krijimi i kushteve optimale
pér njé jeté té pavarur megjithése jané té prekur nga ¢rregul-
limi metabolik.

Pér té arritur kéto géllime,
Swiss PKU organizon aktivitete t€ ndryshme pér té
prekurit (kampingje pér fémijé, kurse gatimi)

Swiss PKU nxit dhe kujdeset pér shkémbimin e informa-
cionit dhe té pérvojés ndérmjet anétaréve, specialistéve
dhe me publikun e gjeré.

zhvillohet asambleja kryesore vjetor e Swiss PKU me
referenca specifike

Swiss PKU nxit futjen né Zvicér té€ ushgimeve speciale té
varfra me proteina.
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Swiss PKU éshté anétare e Bashkésisé Evropiane pér
fenilketonuri E.S.PKU (www.espku.org).

Informacione té tjera mbi ¢rregullimet e lindura t€ metabo-
lizmit té proteinave mund t€ merrni népérmjet Swiss PKU dhe
mbi eventet aktuale i gjeni né fagen toné té uebit:
www.swisspku.ch

Keni pyetje mbi PKU ose mbi dietén?

Prané Swiss PKU éshté pérfshiré edhe gendra e késhillimit
Oase. Késhilltarja e dietave Cacilia Smith ndodhet né dispo-
zicionin tuaj pér té gjitha pyetjet né lidhje me dietén e varfér
me proteina dhe i ofron familjeve té prekura mbéshtetje té
dobishme me shumé késhilla praktike.

Tel. 079 646 66 10
E-Mail oase@swisspku.ch



DREJOHEM UNE

Informacione té tjera mbi Swiss PKU, evnetet aktuale dhe
késhilla té dobishme mund ti gjeni né ueb sajtin toné :
www.swisspku.ch

Déshironi té béheni anétar ose
keni pyetje pér Swiss PKU?
Sekretariati Swiss PKU
Ringstrasse 70

8057 Zirich

Tel. 044 430 40 50

Fax 044 434 20 21

E-Mail info@swisspku.ch

Ueb www.swisspku.ch

Né bashképunim me
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