Testi i kontrollit té té
porsalindurit pér té identifikuar
seémundjet me fillim té
heréshém

Babynext

CARING FOR LIFE




Pritja e njé fémije éshté njé periudhé e karakterizuar nga
emocione por edhe shumé shqgetésime. Pér fat té miré, shumé
kontrolle gjaté shtatézanisé, teste, investigime instrumentale,
madje edhe ekzaminime gjenetike né fazén prenatale lejojné
monitorimin dhe mbrojtjen e shéndetit té fémijéve.

Ekzaminimet gjenetike prenatale:

® Nuk identifikojné sémundjet e ashtuquajtura "de novo", té cilat
shfagen pér heré té paré tek fémija i porsalindur dhe nuk
transmetohen nga prindérit.

® Jo gjithmoné zgjerohen edhe me investigimin e sémundjeve monogjene

® Jo gjithmoné paraprihen nga kontrolli paraprak i prindérve (testet e
kontrollit té bartésit)

® 49 sémundje metabolike

Sistemi shéndetésor ® Investigim biokimik ku merret

aplikon kontroll té té
porsalindurit

ndérkombétar tashmé vetém njé mostér gjaku
e 'Vga thembra e foshnjés né

momentin e lindjes




BABYNEXT®Caring for life:
Viera e shtuar e gjenetikes

Pér disa vite, komuniteti shkencor ka shfaqur interes pér pérdorimin e
teknikave té sekuencimit pér kontrollin e té porsalindurve.

Babynext

Mjet i ri pér parandalimin dhe mbrojtjen e shéndetit té
foshnjave té porsalindura

NGS
ANALYSIS

Teknika

Sémundje
té zbuluara

Sémundje me
transmetim
dominant

Sémundje
té lidhura
me X

Aspekte té
tjera klinike




Semundjet e zbuluara
NngaBabynext

CARING FOR LIFE

FUSHA KLINIKE DISA NGA SEMUNDJET QE DETEKTON KY TEST

- > Favizmi
Hematologjl > Beta Talasemia

> Anemia drepanocitare

Endokrinologji > Dishormonogjeneza familjare e tiroides

> Hipotiriodizmi kongenital i tipit 1

> Hiperplazia kongenitale e veshkave nga mungesa e
3-beta-hidroksisteroid dehidrogjenazés

Gastroenterologji > Defekte kongenitale té sintezés sé acideve biliare,
tini 1, 2. dhe 3

> Imunodeficencé e réndé e kombinuar nga mungesa e ADA
> Disgjeneza retikulare
> Agamaglobulinemia e lidhur me X

Crregullime metabolike > Galaktosemia
> Fenilketonuria

> Tirosinemia

Nefrologji > Sindroma Alport
> Cistinuria A
> Acidoza tubulare distale renale

Onkologji > Retinoblastoma
> Predispozicion ndaj tumorit rabdoid tipi 1 dhe 2
> Nefroblastoma ose tumori Wilms

Otolaringologji > Sindroma Pendred
> Shurdhési me zgjerim té labirintit vestibular

> Fibroza Cistike

Sémundje Sindromike > Neurofibromatoza tipi 1
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Sémundjet e investiguara nga BabyNext
karakterizohen:

fillimi hershém
penetrancé e larté

mundési pér té marré masa

<

<

Konkretisht, sondazhi né NGS i kryer me
Babynext lejon: té investigohen sémundje
gjenetike té parandalueshme/té trajtueshme
gé nuk mund té identifikohen me metodologji
tjetér,

Pér té identifikuar rastet me variante té lehta
dhe pér té pércaktuar raste té paqarta,

Pér té siguruar njé diagnozé té shpejté dhe té
sakté tek foshnjat qé& nuk kane lindur
parakohe apo nén peshé té lindjes.

Reduktimi i mundshém i rezultateve false
pozitive dhe kohés (Tandem Mass
Spectrometry - TMS mbi té cilén bazohet SNE
kérkon testim konfirmues).
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Pér FEMIJET:
Planifikim i kontrolleve klinike

Pércaktim i dietave té personalizuara
ose suplementeve dietike

Aplikim i protokolleve té trajtimit té
shéniestruara

(

Pér FAMILJEN:

Marrja e hershme dhe efektive e masave

Informacion mbi rrezikun riprodhues pér shtatzénité
e ardhshme ose pér fémijét e lindur tashmé

Informacion i dobishém pér vlerésimin e rrezikut
tek familjarét

Pér SHOQERINE:

Optimizoni kostot e kujdesit shéndetésor



KUJT I DREJTOHET (9

KY TEST

Rekomandohet kryerja e testit sa mé shpejt té jeté e
mundur pér diagnostikimin né kohé dhe menaxhimin e
mundshém té fémijés. Rekomandohet pér té gjithé
fémijét, nga lindja deri né 3 vje¢ gé nuk shfaqgin simptoma té
dukshme

Si kryhet testi

Si kryhet testi: Tampon i
thjeshté bukal i ekzekutueshém
edhe veté

® Tampon Bukal

e Formulari i
informacionit dhe
konsenti informues

® Udhézime pér mbledhjen,
ruajtjen dhe dérgimin e
mostrés

® Pranimi nga korrieri

e Kontenitori

Koha e raportimit:
45 dité pune.

PERFSHINE KESHILLIM
GJENETIK PARA DHE PAS
TESTIT
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Trust your Hopes in Science
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