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Abstrakti

Sindroma Netherton éshté njé sémundje e rrallé
gjenetike gé trashégohet né ményré autosomale
recesive, e cila prek lékurén, flokét dhe sistemin
imunitar. Ky rast klinik paraget diagnostikimin dhe
menaxhimin e njé pacienti mashkull 4-vjecar, te i
cili né lékuré jané shfaqur ndryshime té lezione-
ve eritemo-skuamoze me kufij serpigjinoz, si dhe
ndryshime karakteristike té flokéve né mikroskop-
im. Diagnostikimi éshté bazuar né tablon klinike,
IgE té larté, floké té brishté e té rrallé, peshé dhe
gjatési nén normale, si dhe intolerancé ushqi-
more. Trajtimi u bazua né terapi lokale dhe orale,
menaxhim multidisiplinor dhe né planifikimin e
menaxhimit afatgjaté. Diagnostikimi i hershém
dhe kontrollat multidisiplinore jané thelbésore
pér uljen e mortalitetit dhe morbiditetit.

Hyrje

Sindroma Netherton éshté njé sémundje e rrallé
gjenetike gé trashégohet né ményré autosomale
recesive e cila prek Iékurén, flokét (trichorrhexis
invaginata) dhe sistemin imunitar [9,3]. Sindro-
ma Netherton éshté rezultat i mutacioneve né
gjenin SPINK gé ndodhet né kromozomin 5Q32
[3]. Ajo shfaget gé né lindje ose né muajt e paré
té jetés dhe shumica e pacientéve shfagin nivele
té larta té imunoglobulinés E dhe hipereozinofilit,
té asociuara me dermatitin atopik, rinitin alerg-
jik, alergjité ushgimore dhe astmén [3]. Nga té
gjitha ndryshimet né Iékuré qé paragiten sipas
prevalencés né sémundjet gjenetike, Sindroma
Netherton dyshohet té ndodhé vetém né 1 né
200,000 lindje né nivel botéror [4,9,7]. Njé person
duhet té trashégojé nga prindérit e tij biologjik
dy mutacione né gjenin SPINK5 pér té pasur sé-
mundjen [10]. Prandaj, rreziku i bartjes sé sindro-
mit éshté prezent né ¢do lindje dhe nuk pércak-
tohet nga gjinia. Sindroma Netherton éshté mé
e zakonshme tek individét me prindér biologjik
me lidhje konsanguine (martesa brenda familjes)
[1,2]; prandaj éshté mé e pranishme né rajonet
ku martesat konsanguine jané mé té zakonshme,
pérfshiré Lindjen e Mesme, Aziné Peréndimore,
dhe Afrikén Veriore [6].

Figura 1. Lezione eritomatoze té pérhapura né
trup

Véllimi 6

Prezantimi i rastit

Pacienti, mashkull 4 vjecar, paraqgitet né Klinikén
Dermatovenerologjike té Qendrés Klinike Uni-
versitare té Kosovés mé daté 05.11.2025. Nga ek-
zaminimi objektiv i fémijés, vérehen ndryshime té
theksuara né Iékurén e fytyrés, kokés dhe trupit, té
cilat ndryshime manifestohen me skugje, luspim,
té pércjella me kruarje. Né Iékurén e kokés dhe qa-
fés vérehen zona eritemo-skuamoze me skuama
ngjyré té bardhé-gri. Ndérsa né sipérfagen e trupit
ka lezione eritematoze té pérhapura me forma an-
ulare dhe policiklike, té cilat ndonjéheré konfluo-
jné me njéra-tjetrén. Nga heteroanamneza e mar-
ré nga prindérit evidentohet se ndryshimet kané
filluar gé né tre-mujorin e paré té jetés dhe jané
pérkegésuar né moshén 2 vjecare me episode té
vazhdueshme pérmirésimi dhe pérkeqésimi pa u
arritur té jeté zbuluar sémundja. Dy javé para hos-
pitalizimit fémija ka shfaqur pérkeqésim progresiv
té gjendjes sé pérgjithshme ku éshté referuar pér
trajtim té nivelit terciar.

Diagnostikimi

Pacienti hospitalizohet pér heré té paré né klinikén
dermatologjike pér hulumtim dhe diagnostikim
té sémundjes. Né momentin e pranimit, i kryhet
testi pér nivelin e IgE-totale, i cili rezulton mbi
5000 IU/ml. Gjithashtu, pozitiv rezultojné edhe
IgE-specifike inhalatore dhe ushgimore ndaj glu-
tenit, laktozés, pluhurit, vezéve, karotave dhe pa-
tateve. Né ekzaminimin fizik u evidentuan lezione
eritemato-skuamoz té pérhapura né téré trupin.
Pélgimi i informuar u marr nga prindérit pér pub-
likimin e kétij raporti dhe fotografive shogéruese,
dhe informacioni i pacientit u anonimizua.

Ekzaminimi i urinés: e kthjellét, e verdhé.

Sedimenti i urinés: 1-2 leukocite, 3-4 geliza epite-
liale.

Sedimenti i gjakut: <22.

Pacientit i merren edhe strishot nga gryka - rezu-
[tati negativ.

Strisho nga hunda, veshi dhe I[ékura: Prezent

Lezione eritemo - skuomoze né

Figura 2.
regjionin e fytyrés



Revista

MJEKU

SINDROMA NETHERTON: RAST KLINIK NE KOSOVE

Visar Gashi

Doktor i Mjekesise

Korrespodenca:
vgashi20@hotmail.com

Koha e gjakderdhjes: 1.40 minuta, dhe koha e ko-
agulimit: 7 minuta.

Mikozat: negative.

Gjaté géndrimit né kliniké, konsultohen mjeké
specialisté: alergolog-imunolog, gastroenterolog
pediatrik dhe oftalmolog, pasi sémundja kérkon
gasje multidisiplinore. Né fund, organizohet kon-
sulté me kirurgun e fémijéve dhe kirurgun plastik
pér marrjen e materialit nga lékura (biopsia).

Raport i biopsisé

Pérshkrimi histologjik: Epidermisi tregon shenja
té akantozés dhe hiperplazisé psoriasiforme me
para-keratozé fokale. Né dermisin papilar vihen
re disa struktura mikrovaskulare hiperemike dhe
vatra infiltrative limfocitare perivaskulare. Vecorité
histologjike i pérgjigjen diagnozés sé referuar
klinike si Sindroma Netherton.

Trajtimi

Pacientit iu pérshkrua terapia lokale dhe orale
duke administruar anti-histaminiké, antibiotiké,
kortikosteroid, emolienté-hidratues, epitelizu-
es dhe vitamina. U marr anamneza edhe nga
prindérit té cilét theksuan se ai ishte fémija i paré
i lindur pa komplikime gjaté shtatzénis€, dhe se
lindja u krye né ményré normale. U kérkua nga
prindérit gé té verifikonin nése kishin martesé
konsanguine (brenda familjare); njé gjé té tillé ata
e mohuan.

Diskutimi

Pacienti u hospitalizua né Klinikén Dermatologjike
té Qendrés Klinike Universitare pa diagnozé para-
prake. Ai kishte shfaqur simptoma té ngjashme
gé nga lindja, me pérkegésime dhe pérmirésime
té herépashershme. Pas marrjes sé anamnezés,
analizat laboratorike treguan alergji ushgimore
dhe nivel té rritur té IgE-sé. Pacienti gjithashtu
kishte defekte né trungun e flokéve (trichorrhex-
is invaginata) dhe zhvillim té ngadalshém gé nuk

Figura 3. Pamje e pérgjithshme e pérfshirjes sé
|ékurés me lezione té shumta eritematoze
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pérputhej me moshén. Gjatésia e tij ishte 80 cm,
é éshté nén normat e pritura prej 99-106 cm pér
kété grupmoshé. Po ashtu, pesha e tij ishte 8.8
kg, pra nén normat prej 15-19 kg pér kété grup-
moshé. Kéto shenja rrisin dyshimin pér Sindromén
Netherton.

Pérfundimi

Pacienti, gjaté géndrimit né kliniké, u trajtua pér
ndryshimet |ékurore me karakter atopik, té€ ng-
jashme me erythrodermine. Gjaté géndrimit né
kliniké, u bé pérshkrimii terapisé simptomatike,
e cila u monitorua vazhdimisht nga ana klinike
dhe laboratorike. Gjaté kohés sé hospitalizimit,
u vérejtén pérmirésime té dukshme né gjendjen
e pérgjithshme té pacientit. Ai u lirua nga klinika
né njé gjendje té stabilizuar, me rekomandim pér
vazhdimin e terapisé dhe pér kontrolle té rreg-
ullta dermatologjike dhe multidisiplinore. Nd-
jekja multidisiplinore dhe mbéshtetja psikolog-
jike jané thelbésore pér menaxhimin optimal té
sémundjes. Studimet e méparshme gjithashtu
tregojné se pérdorimi i terapisé biologjike éshté
efikas dhe i sigurt pér trajtimin e sindromés Neth-
erton (Pontone et al., 2022; Morizane et al., 2025).

Prindérit u késhilluan pér analizé gjenetike
(SPINK5 gene sequencing/mutation analysis).
Prindérve gjithashtu iu rekomandua té konsulto-
hen me specialisté té gjenetikés mjekésore para
planifikimit té shtatzénisé sé ardhshme. Prindérit
u késhilluan pér analizé gjenetike (sekuencimin e
gjenit SPINK5/analizén e mutacioneve). Prindérve
gjithashtu iu rekomandua té konsultoheshin me
specialist té gjenetikés mjekésore para planifikim-
it eventual té shtatzénisé sé ardhshme.

Figura 4. Ndryshime né |ékurén e kokés me prani
té zonave eritemo-skuamoze
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Tabela 1. Ekzaminimet laboratorike

Data Rbc |Mc |Het |Plt |Pd |Pct |Lpc |Wb |Hg |Mc | Mch |Ly | Gra
v w I c m h c m n

S5.11.25 |48 | 74535 (21 |94 |01 |93 |187 126 |262]352 |67 |10.7
1 9 7 4

7.11.25 |47 | 74235 |13 |10, | 0.1 |13.7| 113|125 |26.1|352 |30 |75
8 5 7 5 0

11.11.2 |42 | 744 |31. |15 |10. |01 |13.2|18 11.2 [ 26.5]35.7 |65 | 10.1

5 4 5 3 5 1

15.11.2 | 4.8 | 81.7[39. |42 22.3 (130 |26.6]26.6 |227|3.2

5 9 9

DATA GLU | CREA |UREA |CHOL | TRIG | ALT |AST |LDH |CRP

06.11.2025 | 4.44 304 7.09 3.86 1.33 2552 4422 |\ <25

Tabela 2. Ekzaminime plotésuese
DATA PTH TSH FT3 FT4 Anti-TPO
06.11.2025 22.5 pg.ml 5.39 nlUmL | 10.6pmol|L 20.7 pmol\L. | 25.31U|mL
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