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SINDROMA NETHERTON: RAST KLINIK NË KOSOVË

Abstrakti

Sindroma Netherton është një sëmundje e rrallë 
gjenetike që trashëgohet në mënyrë autosomale 
recesive, e cila prek lëkurën, flokët dhe sistemin 
imunitar. Ky rast klinik paraqet diagnostikimin dhe 
menaxhimin e një pacienti mashkull 4-vjeçar, te i 
cili në lëkurë janë shfaqur ndryshime të lezione-
ve eritemo-skuamoze me kufij serpigjinoz, si dhe 
ndryshime karakteristike të flokëve në mikroskop-
im. Diagnostikimi është bazuar në tablon klinike, 
IgE të lartë, flokë të brishtë e të rrallë, peshë dhe 
gjatësi nën normale, si dhe intolerancë ushqi-
more. Trajtimi u bazua në terapi lokale dhe orale, 
menaxhim multidisiplinor dhe në planifikimin e 
menaxhimit afatgjatë. Diagnostikimi i hershëm 
dhe kontrollat multidisiplinore janë thelbësore 
për uljen e mortalitetit dhe morbiditetit.

Hyrje

Sindroma Netherton është një sëmundje e rrallë 
gjenetike që trashëgohet në mënyrë autosomale 
recesive e cila prek lëkurën, flokët (trichorrhexis 
invaginata) dhe sistemin imunitar [9,3]. Sindro-
ma Netherton është rezultat i mutacioneve në 
gjenin SPINK që ndodhet në kromozomin 5Q32 
[3]. Ajo shfaqet që në lindje ose në muajt e parë 
të jetës dhe shumica e pacientëve shfaqin nivele 
të larta të imunoglobulinës E dhe hipereozinofilit, 
të asociuara me dermatitin atopik, rinitin alerg-
jik, alergjitë ushqimore dhe astmën [3]. Nga të 
gjitha ndryshimet në lëkurë që paraqiten sipas 
prevalencës në sëmundjet gjenetike, Sindroma 
Netherton dyshohet të ndodhë vetëm në 1 në 
200,000 lindje në nivel botëror [4,9,7].  Një person 
duhet të trashëgojë nga prindërit e tij biologjik 
dy mutacione në gjenin SPINK5 për të pasur së-
mundjen [10]. Prandaj, rreziku i bartjes së sindro-
mit është prezent në çdo lindje dhe nuk përcak-
tohet nga gjinia. Sindroma Netherton është më 
e zakonshme tek individët me prindër biologjik 
me lidhje konsanguine (martesa brenda familjes) 
[1,2]; prandaj është më e pranishme në rajonet 
ku martesat konsanguine janë më të zakonshme, 
përfshirë Lindjen e Mesme, Azinë Perëndimore, 
dhe Afrikën Veriore [6]. 

Prezantimi i rastit

Pacienti, mashkull 4 vjeçar, paraqitet në Klinikën 
Dermatovenerologjike të Qendrës Klinike Uni-
versitare të Kosovës më datë 05.11.2025. Nga ek-
zaminimi objektiv i fëmijës, vërehen ndryshime të 
theksuara në lëkurën e fytyrës, kokës dhe trupit, të 
cilat ndryshime manifestohen me skuqje, luspim, 
të përcjella me kruarje. Në lëkurën e kokës dhe qa-
fës vërehen zona eritemo-skuamoze me skuama 
ngjyrë të bardhë-gri. Ndërsa në sipërfaqen e trupit  
ka lezione eritematoze të përhapura me forma an-
ulare dhe policiklike, të cilat ndonjëherë konfluo-
jnë me njëra-tjetrën. Nga heteroanamneza e mar-
rë nga prindërit evidentohet se ndryshimet kanë 
filluar që në tre-mujorin e parë të jetës dhe janë 
përkeqësuar në moshën 2 vjeçare me episode të 
vazhdueshme përmirësimi dhe përkeqësimi pa u 
arritur të jetë zbuluar sëmundja. Dy javë para hos-
pitalizimit fëmija ka shfaqur përkeqësim progresiv 
të gjendjes së përgjithshme ku është referuar për 
trajtim të nivelit terciar.

Diagnostikimi

Pacienti hospitalizohet për herë të parë në klinikën 
dermatologjike për hulumtim dhe diagnostikim 
të sëmundjes. Në momentin e pranimit, i kryhet 
testi për nivelin e IgE-totale, i cili rezulton mbi 
5000 IU/ml. Gjithashtu, pozitiv rezultojnë edhe 
IgE-specifike inhalatore dhe ushqimore ndaj glu-
tenit, laktozës, pluhurit, vezëve, karotave dhe pa-
tateve. Në ekzaminimin fizik u evidentuan lezione 
eritemato-skuamoz të përhapura në tërë trupin. 
Pëlqimi i informuar u marr nga prindërit për pub-
likimin e këtij raporti dhe fotografive shoqëruese, 
dhe informacioni i pacientit u anonimizua.

Ekzaminimi i urinës: e kthjellët, e verdhë.

Sedimenti i urinës: 1-2 leukocite, 3-4 qeliza epite-
liale.

Sedimenti i gjakut: <22.

Pacientit i merren edhe strishot nga gryka - rezu-
ltati negativ.

Strisho nga hunda, veshi dhe lëkura: Prezent 
Staphylococcus aureus.

Korrespodenca: 
artakrasniqi.gashi@gmail.com

Figura 1.  Lezione eritomatoze të përhapura në 
trup

Figura 2.  Lezione eritemo - skuomoze në  
regjionin e fytyrës
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Koha e gjakderdhjes: 1.40 minuta, dhe koha e ko-
agulimit: 7 minuta.

Mikozat: negative.

Gjatë qëndrimit në klinikë, konsultohen mjekë 
specialistë: alergolog-imunolog, gastroenterolog 
pediatrik dhe oftalmolog, pasi sëmundja kërkon 
qasje multidisiplinore. Në fund, organizohet kon-
sultë me kirurgun e fëmijëve dhe kirurgun plastik 
për marrjen e materialit nga lëkura (biopsia).

Raport i biopsisë

Përshkrimi histologjik: Epidermisi tregon shenja 
të akantozës dhe hiperplazisë psoriasiforme me 
para-keratozë fokale. Në dermisin papilar vihen 
re disa struktura mikrovaskulare hiperemike dhe 
vatra infiltrative limfocitare perivaskulare. Veçoritë 
histologjike i përgjigjen diagnozës së referuar 
klinike si Sindroma Netherton.

Trajtimi

Pacientit iu përshkrua terapia lokale dhe orale 
duke administruar anti-histaminikë, antibiotikë, 
kortikosteroid, emolientë-hidratues, epitelizu-
es dhe vitamina. U marr anamneza edhe nga 
prindërit të cilët theksuan se ai ishte fëmija i parë 
i lindur pa komplikime gjatë shtatzënisë, dhe se 
lindja u krye në mënyrë normale. U kërkua nga 
prindërit që të verifikonin nëse kishin martesë 
konsanguine (brenda familjare); një gjë të tillë ata 
e mohuan.

Diskutimi

Pacienti u hospitalizua në Klinikën Dermatologjike 
të Qendrës Klinike Universitare pa diagnozë para-
prake. Ai kishte shfaqur simptoma të ngjashme 
që nga lindja, me përkeqësime dhe përmirësime 
të herëpashershme. Pas marrjes së anamnezës, 
analizat laboratorike treguan alergji ushqimore 
dhe nivel të rritur të IgE-së. Pacienti gjithashtu 
kishte defekte në trungun e flokëve (trichorrhex-
is invaginata) dhe zhvillim të ngadalshëm që nuk 

përputhej me moshën. Gjatësia e tij ishte 80 cm, 
që është nën normat e pritura prej 99-106 cm për 
këtë grupmoshë. Po ashtu, pesha e tij ishte 8.8 
kg, pra nën normat prej 15-19 kg për këtë grup-
moshë. Këto shenja rrisin dyshimin për Sindromën 
Netherton.

Përfundimi

Pacienti, gjatë qëndrimit në klinikë, u trajtua për 
ndryshimet lëkurore me karakter atopik, të ng-
jashme me erythrodermine. Gjatë qëndrimit në 
klinikë,  u bë përshkrimi i  terapisë simptomatike, 
e cila u monitorua vazhdimisht nga ana klinike 
dhe laboratorike. Gjatë kohës së hospitalizimit, 
u vërejtën përmirësime të dukshme në gjendjen 
e përgjithshme të pacientit. Ai u lirua nga klinika 
në një gjendje të stabilizuar, me rekomandim për 
vazhdimin e terapisë dhe për kontrolle të rreg-
ullta dermatologjike dhe multidisiplinore. Nd-
jekja multidisiplinore dhe mbështetja psikolog-
jike janë thelbësore për menaxhimin optimal të 
sëmundjes. Studimet e mëparshme gjithashtu 
tregojnë se përdorimi i terapisë biologjike është 
efikas dhe i sigurt për trajtimin e sindromës Neth-
erton (Pontone et al., 2022; Morizane et al., 2025). 

Prindërit u këshilluan për analizë gjenetike 
(SPINK5 gene sequencing/mutation analysis). 
Prindërve gjithashtu iu rekomandua të konsulto-
hen me specialistë të gjenetikës mjekësore para 
planifikimit të shtatzënisë së ardhshme. Prindërit 
u këshilluan për analizë gjenetike (sekuencimin e 
gjenit SPINK5/analizën e mutacioneve). Prindërve 
gjithashtu iu rekomandua të konsultoheshin me 
specialist të gjenetikës mjekësore para planifikim-
it eventual të shtatzënisë së ardhshme.

Figura 3. Pamje e përgjithshme e përfshirjes së 
lëkurës me lezione të shumta eritematoze

Figura 4. Ndryshime në lëkurën e kokës me prani 
të zonave eritemo-skuamoze
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Tabela 1. Ekzaminimet laboratorike

Tabela 2. Ekzaminime plotësuese


