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Konferenca Kombétare e Shogatés Shqiptare té Gjenetikés Molekulare Humane (Albanian
Society of Human Molecular Genetics) — ASHMG 2022, éshté konferenca e paré shkencore e
organizuar nga shogata dhe béhet né bashképunim me Shérbimin e Laboratorit té Gjenetikés,
Fakulteti i Mjekésisé, UMT, QSUNT, Akademiné e Shkencave té Shqipérisé, Universitetin e
Tiranés (UT), dhe me mbéshtjen e Shogatés Evropiane té Gjenetikés Humane (ESHG).

Konferenca do té kryesohet nga Akademik, Profesor Ilia Mikerezi (Akademia e Shkencave e
Shqipérisé) dhe Prof. Dr. Anila Babameto (Shérbimi i Laboratorit t& Gjenetikés, Fakulteti i
Mijekésisé, QSUNT) dhe do té bashkojé studiuesit kryesoré nga akademia dhe industria, pér té
ndaré gjetjet e tyre té fundit pér njé séré temash qgé lidhen me shkencén e gjenetikés.

Qéllimet kryesore t¢ ASHMG 2022 jané:

* Vlerésimi i zhvillimeve t€ aplikimeve gjenetike né vend me géllim nxitjen e bashképunimit
ndérmjet kapaciteteve vendore;

* Promovimi i bashképunimeve té reja ndérmjet kérkuesve vendas dhe atyre gé punojné né
institucione peréndimore duke kontribuar né ngritjen e kapaciteve né fushén e gjenetikés
molekulare né vendin toné;

« Evidentimi i resurseve dhe nevojave pér implikimin e risive né fushén e gjenetikés molekulare
né mjekeési.

Ftesa pér pjesémarrje iu drejtohet studiuesve gé punojné né cdo fushé té Gjenetikés gé lidhet me
tematikat e méposhtme:

01. Gjenetika riprodhuese

02. Gjenetika Prenatale

03. Crregullime metabolike dhe mitokondriale

04. Imunologjia dhe Sistemi Hematopojetik

05. Crregullime neurogjenetike dhe psikiatrike

06. Sindromat e kegformimeve/anomalive té shuméfishta
07. Gjenetika e kancerit

08. Variacioni dhe Arkitektura e Gjenomit

09. Citogjenetika

10. Bioinformatika, Machine learning dhe Metodat Statistikore
11. Mjekési e Personalizuar dhe Farmakogjenomikeé

12. Gjenetika e Popullatave dhe Gjenetika Evolucionare
13. Gjenomika funksionale dhe epigjenomika

14. Trajtime té reja pér Crregullimet Gjenetike

15. Késhillim Gjenetik

16. Edukim Gjenetik

17. GWAS

18. COVID-19
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13.

Using patient specific retinal pigment epithelium cells to design therapeutic strategies for
Age related Macular Degeneration.

MajliNda LaK0-======= == m e m o oo oo o o e e s fq.1

Development of new drugs (small molecules) for cure of rare genetic diseases-example
from epidermolysis bullosa

Gazmend Temaj, Denis Beluli-------========== oo ----fq.2
Aplikimi i teknologjisé se Hibridizimit Fluoreshent In Situ (FISH) né diagnostikimin dhe
monitorimin e pacienteve me hemopati malinje.

Dorina Roko, Anila Laku-Babameto, Arben lvanaj, Tatjana Caja, Polikron Pullugi, Adela

Perolla, Alma Cili, Elsuarta Calliku -------------- e e fq.3
Roli i gjenetikes né terapiné target té neoplazive hematologjike — prezantim rasti.

Adela Perolla, Dorina Roko, Anila Babameto e e fq.5
Analiza gjenetike pér diagnozén prenatale té aneuploidive pérmes MLPA,; pérvoja e paré
Shqiptare.

Merita Xhetani, Brikena Parllaku, Eliona Demaligj-------===--=========---mmmmmmmm oo fq.6
Studim népérmjet testimit molekular té infeksionit Covid 19 né njé grup té popullatés
Shqiptare.

AN A M= m oo e e fq.7

Cfaré mund té ndodhé gjaté moshimit té individit me sémundjen e Drepanocitozés? A
mund ta parandalojmé?!

Manika Kreka, Eleni Nastas , Bledi Kreka, Irena Seferi, Anila Godo-------------=---==——--—- fq.8
Diagnoza molekulare me analizatorin gjenetik 'SeqStudio’ né Sherbimin e Laboratorit té
Gjenetikés.

Besmira Basholli, Anila Babameto-Laku, Manika Kreka, Aida Bushati, Irena Kasmi, Flogerta

Kolesteroli dhe ripozicionimi i medikamenteve pér trajtimin e gliomave infiltruese té
trungut té trurit.

Noel Christo Petrela-----------==-------- -- e et fq.10
Fekondimi i asistuar dhe analiza gjenetike e embrioneve para implantimit (PGS). Si
realizohet dhe cilat jané avantazhet.

EMi Gliozheni--=--======m oo e oo oo e e e fg.11
Identifikimi i mutacioneve té faktoréve té koagulimit té gjakut (Faktor V, Faktor 1l dhe
MTHFR), népérmjet metodés “Reverse Dot Blot” te graté me patologji t€ poliabortivitet.

Ela Zaimi=mmmmmmm s m oo oo o e fq.12
Nga gjenet te kultura: Paleogjenomika dhe evolucioni i njeriut

AN B rami=m-mm oo e fq.13
Sekuencimi i mostrave pozitive né SARS CoV-2 me teknikén Next Generation
Sequencing né Republikén e Kosovés gjaté muajve shkurt dhe mars té vitit 2022,
analizimi dhe krahasimi i varianteve garkulluese.

Blend Jerliu, Nazmi Mehmeti, Zana Deva, Albulena Miftari, Aferdita Kurti---------------- fq.14
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Karakterizimi i mekanizmit té veté-rezistencés sé antibiotikut Dityromycin, produkt i
species Streptomyces.
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Tipizimi i Human Papillomavirus dhe rezultatet citologjike nga PAP-testi né pacientét e
paraqitur né€ laboratorin “Genius”.
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Dedektimi i Streptococcus mutans né péshtymé pérmes teknikés sé biologjisé molekulare
PCR.

Fjoralda Bakiri, Merita Xhetani, Brikena Parllaku, Sindi Karaboja, Mirela Lika(Cekani)fq.20
Krahasimi i tre teknikave imunologjike pér detektimin e antitrupave anti- citomegalovirus
IgM né graté shtatzéna.

BIErta Laze, ANTIA IMIEIe. ... et et e e e e e e e e e et e e e e e e e e e, fq.21
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USING PATIENT SPECIFIC RETINAL PIGMENT EPITHELIUM CELLS TO DESIGN
THERAPEUTIC STRATEGIES FOR AGE RELATED MACULAR DEGENERATION

'Majlinda Lako

Biosciences Institute, Faculty of Medical Sciences, Newcastle University, Newcastle upon
Tyne, United Kingdom

Abstract

Age-related macular degeneration (AMD) is the most common cause of blindness, accounting
for 8.7% of all blindness globally. Vision loss is caused ultimately by apoptosis of the retinal
pigment epithelium (RPE) and overlying photoreceptors. Treatments are evolving for the wet
form of the disease; however, these do not exist for the dry form. Complement factor H
polymorphism in exon 9 (Y402H) has shown a strong association with susceptibility to AMD
resulting in complement activation, recruitment of phagocytes, RPE damage, and visual decline.
We have derived and characterized induced pluripotent stem cell (iPSC) lines from two subjects
without AMD and low-risk genotype and two patients with advanced AMD and high-risk
genotype and generated RPE cells that show local secretion of several proteins involved in the
complement pathway including factor H, factor I, and factor H-like protein 1. The iPSC RPE
cells derived from high-risk patients mimic several key features of AMD including increased
inflammation and cellular stress, accumulation of lipid droplets, impaired autophagy, and
deposition of "driisen"-like deposits.

We show that Y402H-AMD-patient-specific retinal pigment epithelium (RPE) cells are
characterized by a significant reduction in the number of melanosomes, an increased number of
swollen lysosome-like-vesicles with fragile membranes, Cathepsin D leakage into drusen-like
deposits and reduced lysosomal function. The turnover of C3 is increased significantly in high-
risk RPE cells, resulting in higher internalization and deposition of the terminal complement
complex C5b-9 at the lysosomes. Inhibition of C3 processing via the compstatin analogue Cp40
reverses the disease phenotypes by relieving the lysosomes of their overburden and restoring
their function. These findings suggest that modulation of the complement system represents a
useful therapeutic approach for AMD patients associated with complement dysregulation.

Keywords: age-related macular degeneration, apoptosis, eye, necrosis, retinal pigment
epithelium
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DEVELOPMENT OF NEW DRUGS (SMALL MOLECULES) FOR CURE OF RARE
GENETIC DISEASES-EXAMPLE FROM EPIDERMOLYSIS BULLOSA

!Denis Behluli, *Gazmend Temaj
! Faculty of Pharmacy, College UBT, 10000 Prishtina, Kosovo
Abstract

Hereditary diseases such as Epidermolysis bullosa (EB) is caused by mutation of approximately
16 different genes who are involved in the maintenance of the structure and function of dermo-
epidermal adhesion in epithelia, and in many cases, it is fatal for patients affected. Epidermolysis
bullosa is characterized by blistering of the skin and mucous membranes. Blistering can cause
minor trauma and are painful. The prevalence of EB in the United State is 8.2 per million live
births. Complication may include esophageal narrowing, squamous cell skin cancer, and the need
for amputations. Some types of EB are autosomal dominant while others are autosomal
recessive. There are four main types: Epidermolysis bullosa simplex (EBS), Dystrophic
epidermolysis bullosa (DEB), Junctional epidermolysis bullosa (JEB), and Kindler syndrome
(KS).

The ribosome is ribonucleoprotein complex organelle which is responsible for protein synthesis,
and its synthesis is highly coordinated; this is shown in involvement of many macromolecules’
components.

JEB is mainly caused by premature termination codon (PTC) mutations in the skin anchor
protein LAMB3 (laminin subunit beta-3) gene. The ribosome as a complex organelle is
responsible for translation of LAMB3PTC mRNA aborts protein synthesis at the PTC signal,
with production of a truncated, nonfunctional protein. XX et al., report on the development of
drugs targeting ribosomal protein L35 (rpL35), a ribosomal modifier for customized increase in
production of full-length Lamb3 protein from a LAMB3PTC mRNA. The same authors suggest
that Atazanavir and artesunate are the main drug candidate which can bind to ribosomal protein
rpL35 and now may tested for their potential to trigger a rpL35 ribosomal switch to increase
production of full-length Lamb3 protein from a LAMB3PTC mRNA for targeted systemic
therapy in treating JEB.
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APLIKIMI | TEKNOLOGJISE SE HIBRIDIZIMIT FLUORESHENT IN SITU (FISH)
NE DIAGNOSTIKIMIN DHE MONITORIMIN E PACIENTEVE ME
HEMOPATI MALINJE

'Dorina Roko, *Anila Laku-Babameto, 2Arben lvanaj, Tatjana Caja, 2Polikron Pullugi,
’Adela Perolla, Alma Cili, *Elsuarta Calliku

! Fakulteti i Mjekésisé, Qendra Spitalore Universitare “Néné Tereza”,
Shérbimi i Laboratorit té Gjenetikés, Tirané

2 Fakulteti i Mjekeésisé, Qendra Spitalore Universitare “Néné Tereza”,
Shérbimi i Hematologjisé, Tirané
Abstrakt

Hyrje: Analiza e Hibridizimit Fluoreshent In Situ (FISH) éshté njé tekniké e ndjeshme, specifike
dhe e besueshme pér identifikimin e anomalive gjenetike té fituara si humbja e njé rajoni
kromozomik té shogéruar me crregullime hematologjike, translokacionet reciproke midis
gjeneve specifike, shképutjet kromozomike, aneuploidite etj. Kjo teknike shérben si pér té
ndihmuar né diagnostikimin e njé sémundje gjenetike ashtu edhe né parashikimin e rezultateve
prognostike.

Qéllimi: Qéllimi i Kkétij studimi éshté pérdorimi i sondave FISH t¢ BCR/ABL, AML1/ETO,
PML/RARA, IGH/MYC, P53 etj pér té percaktuar diagnozén, trajtimin, prognozén dhe
monitorimin e pacienteve me Leukoze Mieloide Kronike (LMC), Leukoze Akute Mieloblastike
(LAM), Leukoze Limfoblastike Kronike (LLC), Leukoze Limfoblastike Akute (LLA),
Mielodisplazi (MDS), Mielomé Multiple dhe Limfomé.

Rezultatet: Eshté marré né studim njé grup prej 88 pacientésh me crregullime té njohura
hematologjike, duke pérfshiré 47 (54,40%) LMC, 7 (7,95%) LAM, 14 (15,9%) LLC, 4 (4,54%)
LLA, 9 (10,22%) MDS, 5 (5,68%) té sémuré me Mielome Multiple dhe 2 (2,27%) té sémuré me
Limfomé té diagnostikuar klinikisht nga Shérbimi i Hematologjisé né QSU “Néné Tereza”
Tirané dhe mé pas analiza FISH nga gjaku periferik éshté kryer né Laboratorin e Citogjenetikés
Molekulare té Shérbimit té Laboratorit Gjenetik.

Né studimin toné, analiza FISH ofroi njé metodé té shpejté dhe té besueshme pér pércaktimin e
translokacioneve specifike si t(9;22) né 13 (27,65%) pacienté me LMC, t(8;14) né 1 (7,14 %)
pacient me LLC, t(15;17) né 1 (14,28%) pacient me LAM dhe 1 (25%) pacient me LLA té cilat
kané treguar njé réndési té konsiderueshme prognostike pér ndjekjen terapeutike té kétyre
pacientéve. Delecioni 17p u identifikua né 3 (21,42%) pacienté me LLC dhe né 1 (11,11%)
pacient me MDS i cili lidhet me inaktivizimin e gjenit p53, supresor té tumorit malinj. Nga
analiza e citogjenetikés konvencionale dhe FISH njé pacient me LAM u identifikua me trisomi 8,
trizomi 21 dhe tetrazomi 21. Crregullimet e numrit té kromozomeve lidhen me prognozé jo té
miré dhe me mbijetesé té ulét pér kété grup pacientésh.

Si pérfundim, rezultatet tona konfirmuan se teknika FISH éshté mjaft e gmuar né pércaktimin e
anomalive kromozomike té lidhura me tumoret malinje hematologjike dhe gjithashtu luan njé rol
té réndésishém né monitorimin e pérgjigjes ndaj terapisé.
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Fjalé kyce: Hibridizimi Fluoreshent In Situ, crregullime hematologjike, BCR/ABL,
translokacione reciproke, prognoze.
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ROLI | GJENETIKES NE TERAPINE TARGET TE NEOPLAZIVE
HEMATOLOGJIKE - PREZANTIM RASTI

Adela Perolla, ’Dorina Roko, ?Anila Babameto,

Shérbimi i Hematologjisé, QSUT “Néné Tereza”

?Departamenti i Gjenetikés, QSUT “Néné Tereza”
Abstrakt

Terapia molekulare target ka marré njé hov té madh drejt njé progresi té shpejté né trajtimin e
sémundjeve malinje hematologjike. Né pacientét me Leukemi Mieloide Kronike, pérdorimi i
Inhibitoréve té tiroziné kinazés (LMC) ka sjelle njé pérmirésim sensacional t€ mbijetesés sé
pérgjithshme té kétyre pacientéve. Né 2012 dy studime CONFORT | dhe CONFORT Il treguan
garte efikasitetin, siguriné dhe mbi té gjitha mbijetesén e pacientéve ge u trajtuan me Ruxolitinib
edhe ky njé kinasé inhibitor | pérdorur né pacientét me Mielofibrozé.

Pérdorimi | all-trans retinoic acidit (ATRA), né pacientét me Leukemi Akute Promielocitare i
ktheu kéta pacienté né té mbijetuar nga njé sémundje praktikisht vdekjeprurése.

Dhe dita-dités target terapia po evoluon gjithnjé e mé tej, duke u béré jo vetém target por edhe e
personalizuar.

Pér té ilustruar kéto hapa gjiganté drejt kurimit té kancerit kemi prezantuar nje rast me Neoplazi
mieloproliferative qé éshté transformuar mbas 20 vitesh nga Trombocitoze esenciale né
Mielofibrozé dhe njékohesisht prezantonte né analizat gjenetike mutacionin e JAK2 dhe praniné
e BCR/ABL, si edhe té njé pacienti té diagnostikuar me Leukemi Akute Promielocitare dhe
koagulim intravascular té diseminur gé iu fillua terapia me ATRA dhe gé aktual éshté né
remission komplet gé prej 2013.

Si konkluzion, mbéshtetur né zbulimet gjenetike dhe né terapité target kurimi i kancerit nuk
éshté mé njé éndérr.
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ANALIZA GJENETIKE PER DIAGNOZEN PRENATALE TE ANEUPLOIDIVE
PERMES MLPA; PERVOJA E PARE SHQIPTARE.

12 Merita Xhetani, 'Brikena Parllaku, *Eliona Demaliaj
YUniversiteti i Tiranés, Fakulteti i Shkencave té Natyrés

2Qéndra e Diagnostikés Molekulare, Spitali Universitar Obstetrik - Gjinekologjik
“Mbretéresha Geraldiné”, Tirané
Abstrakt

Testimi i aneuploidive molekulare ka njé pérfitim té madh tek graté shtatzéna me rrezik té shtuar
té anomalive kromozomale, duke ndihmuar né marrjen e vendimeve né kohé rreth shtatzanisé né
rast té identifikimit té anomalive. Ky studim u krye né Qéndrén e Diagnostikés Molekulare,
SUOG] “Mbretéresha Geralding”. Né kété studim u pérfshiné 11 gra shtatzéna té moshés 30 —
40 vjec. ADN u ekstraktua me kitin QlAamp DNA Mini nga Iéngu amniotik.

Analiza MLPA u krye duke pérdorur SALSA MLPA Probemix P095 per aneuploidi sipas
udhézimeve té prodhuesit (MRC- Holande). Ky probemix pérmban 36 sonda MLPA: 8 sonda pér
cdo kromozom 13, 18, 21 dhe X dhe 4 sonda pér kromozomin Y. Denatyrimi i ADN-sé dhe
hapat e hibridizimit té miksit té sondave MLPA gjaté natés u pasuan nga lidhja dhe amplifikimi
I sondés té nesérmen. Produktet e pérforcuara u analizuan duke pérdorur analizatorin gjenetik
Seq Studio (Applied Biosystems, USA). Numrat e kopjeve té kromozomeve u pércaktuan duke
analizuar madhésiné dhe zonén e pikut pér secilén sondé MLPA. Rezultatet u interpretuan duke
pérdorur softuerin Coffalyser.Net (MRC-Holland). Raportet prej < 0.75, 0.75 deri né 1.30 dhe >
1.3 u konsideruan pér té treguar pérkatésisht delecion, normale dhe dyfishim.

Kjo tekniké tregoi rezultate t€ besueshme dhe té sakta né 98% té mostrave, ndérsa vetém né 1
mostér ishte rezultat i papércaktuar ku u sugjerua FISH. Nuk rezultoi asnjé rezultat fals-pozitiv.

MLPA éshté njé analizé e shpejté, e thjeshté dhe e besueshme pér shqyrtimin e aneuploidive né
amniocitet direkt pa kultura paraprake dhe njékohésisht njé tekniké kosto eficiente pér vendin
toneé.

Fjalé kyce: MLPA, diagnozé prenatale, aneuploidi té zakonshme,
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STUDIM NEPERMJET TESTIMIT MOLEKULAR TE INFEKSIONIT COVID 19 NE
NJE GRUP TE POPULLATES SHQIPTARE

LAnila Mitre
YUniversiteti i Tiranés, Fakulteti i Shkencave té Natyrés
Abstrakt

Virusi SARS-CoV-2 i shfaqur né Dhjetor té vitit 2019, pérfshiu edhe njé vend té vogél si
Shqipéria, duke patur njé pérhapje né masé né vitet 2020-2021.0Organizata Botérore e
Shéndetésisé (WHO) publikoi shgetésimin e shéndetit publik, qé kércénohej prej koronavirusit té
ri ndérkombétarisht. Pér té patur sa mé shpejté informacion rreth sémundjes infektuese,
menjéheré filloi izolimi, diagnostikimi dhe trajtimi i individéve té infektuar. Klinika
INTERMEDICA u pérfshi né identifikimin, monitorimin dhe studimin e imunizimit né
periudhén teté mujore Shtator 2020 — Prill 2021. Fillimisht puna nisi me kryerjen e testimit té
pranisé té virusit SARS CoV - 2 me teknikén PCR né persona té ndryshém gé do té udhétonin,
do té kishin takime pune apo do kontaktonin me té aférm né moshé.

Metodika: Né studim u pérfshiné raste nga gjithé Shqipéria né sajé té laboratoreve
bashkepunuese ndaj kété mund ta konsiderojmé si testim né popullaté (Personat e sémuré
kryenin testim népérmjet 127. Individét e paraqitur né kliniké kané géné té ndryshém, duke nisur
gé nga ata pa simptoma pra, né gjéndje t€ miré shéndetésore, ata me simptoma né formé té
moderuar (dukshém té infektuar), persona me simptoma té rénduara dhe gjithashtu raste tepér
urgjente. Materiali merrej pérmes rrugéve nazofarengiale dhe orofaringiale pérmes njé tamponi
steril. Pas pranimit né laborator t¢ mostrés u krye ekstraktimi i materialit gjenetik pérmes kitit
QlAamp Mini Viral RNA Kit, mé pas pregatitja e mastermiksit (MasterMix), pérmes Kitit
EURORealTime SARS COV 2 dhe leximi né aparatin cobas z 480. Mbas matjeve analizat u
sistemuan ne tabela dhe ju nénshtruan pérpunimit statistikor.Grupimi dhe analiza e té dhénave
pér tamponét u realizua me ané té programit SPSS. Té dhénat e tamponéve u grupuan né dy
grupe, sipas moshés dhe gjinisé. Pér secilin grup u kryen llogaritjet pér mesataren, devijacionin
standard, koefigcentin e variacionit, vlerén minimale dhe maksimale, kuartilet Q1 dhe Q3 si dhe
mesoren. Pas kétyre llogaritjeve u analizua nése kéto té dhéna i binden shpérndarjes normale. U
analizua né secilén prej grupeve frekuenca e rasteve pozitive pér té identifikuar grupmoshén dhe
gjininé mé té prekur. Pér analizén e tamponave u pérdorén gjithashtu dhe dy lloje analizimesh
statistikore analiza faktoriale dhe ajo cluster.

Rezultatet: Gjaté periudhés teté mujore u testuan 56385 individé prej té ciléve rezultuan pozitiv
7.45%. Né grupin né studim kemi njé numér mé té larté té meshkujve me rezultat testi pozitiv
krahasuar me femrat. Nése do té analizojme rastet pozitive sipas grupmoshave kemi njé
shpérndarje jo té rregullt té rasteve, duke rezultuar me pérgindje mé té larté té rasteve pozitive
grupmosha 21-41 dhe pérgindje mé té vogél grupmosha 0-20. Nga analiza kohore e pérhapjes sé
virusit arijmé né pérfundimin se ka patur dy pike me numrin mé té larté té rasteve pozitive dhe
kéto ju pérkasin dy muajve néntor dhe shkurt. Faktorét gé kané ndikuar né kéto dy pike kané
géné: shpejtésia e erés dhe hapja e shkollave né 14 shtator dhe festat e fundvitit 2020.
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GCFARE MUND TE NDODHE GJATE MOSHIMIT TE INDIVIDIT ME SEMUNDJEN E
DREPANOCITOZES? A MUND TA PARANDALOJME?!

'Manika Kreka*, *Eleni Nastas, *Bledi Kreka, ‘Irena Seferi, *Anila Godo
'Universiteti i Mjekésisé
’Qendra Spitalore Universitare “Néné Tereza”, Tirané
Abstrakt

Hyrje: Drepanocitoza éshté njé anemi e lindur kronike hemolitike, me transmetim strikt
njégjenik autozomal recesiv. Eritrocitet e drapézuara iniciojné njé process té pandalshém vazo-
okluzioni dhe hemolize, té cilat cojné né njé rreth vicioz nése nuk ndérhyhet né kohé e me
ményrat e duhura. Episode té tilla mund té cojné né fenomene iskemike, dhimbje e nekrozé
organore.

Té dhénat e fundit tregojné se né kété proces pérfshihen edhe leukocitet e trombocitet dhe
procesi fillon nga up-rregullimi i P-selektinés gé kontribuon né zhvillimin e njé kaskade
ndérveprimesh bio-kimike. Drepanocitoza duhet té konsiderohet njé sémundje gé kérkon terapi
me model € personalizuar

Qéllimi: Paraqgitja e njé tabloje té sémundjes drepanocitare dhe konsideratat tona klinike e
terapeutike.

Rezultatet: Me synim arritjen e njé trajtimi optimal, monitorojmé cdo shenjé e simptomé, cdo
tregues laboratorik sipas njé protokolli t& mirépércaktuar.

Moshimi né vetvete ka pasojat fiziologjike tek ¢do individ i shogérisé, mé i ndjeshém tek
individi me drepanocitozé. Infarktet e pérséritura té patrajtuara né organet jetike, démtojné deri
né invaliditet ¢do organ. Terapia ferrokelante siguron mbijetesé té gjaté deri né moshén 60
vjecare (né 77% té subjekteve) 37% e pacientéve mbi 18 vje¢ manifestojné kriza vazo-okluzive
(VOC) qgé kérkojné trajtim spitalor, edhe pse marrin trajtim me transfuzione gjaku e
hydroxicarbamide. Komplianca me ferrokelantét siguron njé jetesé mé cilésore (Ferritinemia <
1000 ng/ml). Era e re e barnave biologjike si crizanlizumab etj., duket gé do té ndikojé né
ndodhjen e episodeve mé té rralla t&¢ VOC-ve.

Pérfundimet: Té kuptuarit mé té miré dhe monitorimi mé i sakté i ngjarjeve drepanocitare do té
na ndihmojé né menaxhimin e jetés sé individéve me kété problematiké shéndetésore, me synim
reduktimin e krizave drepanocitare.
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DIAGNOZAT MOLEKULARE NE SHERBIMIN E LABORATORIT TE GJENETIKES
ME ANALIZATORIN GJENETIK SEQSTUDIO

'Besmira Basholli, “*Anila Babameto-Laku, ‘Flogerta Alia, ?Aida Bushati,
*Manika Kreka, *Irena Kasmi
1Shérbmi i Laboratorit té Gjenetikés, QSUNT
®Fakulteti i Mjekésisé, Tirané, Shqipéri
*Qendra e Hemoglobinopative, QSUNT
*Shérbimi i Pneumoalergologjisé, QSUNT
Abstrakt

Qéllimi i Studimit: Qéllimi éshté aplikimi i teknikave molekulare diagnostikuese pér njé
diagnozé té shpejté dhe té sakté pér sémundjet me shpeshtési mé té larté né popullatén shqiptare
si B-talasemia, Fibroza kistike (CF), Distrofia Muskulare Duchenne/Becker (DMD/DMB) dhe
sindromet nga mikrodelecionet.

Metodat: Pér heré té paré né Shérbimin e Laboratorit té Gjenetikés e be identifikimi i
mutacioneve té B-Talasemisé dhe FC me metodén SNaPshot (Single Nucleotid Polymorphism)
né analizatorin gjenetik SeqStudio. Pas ekstraktimit automatik t&¢ ADN-sé u krye amplifikimi i
fragmenteve me interes, té gjeneve HBB dhe CFTR, népérmjet PCR-sé dhe mé pas u realizua
reaksioni SnapShot. Fragmentet e ADN-sé u analizuan népérmjet elektroforezés kapilare
automatike dhe mé pas u krye interpretimi me softwar-in GeneMapper.

Pér pércaktimin e delecioneve né DMD/DMB dhe mikrodelecioneve né 31 sindrome
kromozomike u aplikua teknika MLPA (Multiplex Ligation dependent Probe Amplification).

Rezultatet: Né 10 pacienté té analizuar me tekniken SNaPshot pér panelin e mutacioneve té -
talasemisé, mutacionet mé té shpeshta ishin 1VS-1-110 (G->A), Codon 39 (C->T) e IVS-1-6 (T-
>C). Me kété tekniké u analizuan dhe 5 pacienté pér panelin e mutacioneve té FC, ku mutacioni
mé shpeshté ishte F508del. Me teknikén MLPA u analizuan 4 pacienté té suspektur pér DMD
dhe 3 pacienté té suspektuar pér sindromé mikrodeletive. Nga kéta, 2 pacienté rezultuan me
delecion té kodonit 44 e 17 té gjenit DMD dhe 1 pacient me delecion 15ql1l. Rastet e
suspektuara pér B-talasemi dhe FC né té cilat mutacioni i dyté né heterozigotét e pérbere nuk
pérfshihet né panelet e SnapShot si dhe rastet gé nuk rezultuan té kené delecion né DMD/DMB
do i nénshtrohen sekuencimit té gjenit me metodén SANGER.

Pérfundimi: Me aplikimin e teknikave SnapShot dhe MLPA arrihen rezultate té besueshme, té
shpejta dhe kostoefektive pér kryerjen e diagnoses molekulare té semundjeve me shpeshtési mé
té larté né popullatén shqiptare.

Fjalét kyce: Diagnozat molekulare, SNapShot, MLPA, SANGER



Libri i Abstrakteve Konferenca Kombétare e ASHMG 2022: Gjenetika humane - kérkimi dhe inovacioni

KOLESTEROLI DHE RIPOZICIONIMI I MEDIKAMENTEVE PER TRAJTIMIN E
GLIOMAVE INFILTRUESE TE TRUNGUT TE TRURIT

'Noel Christo PETRELA

'Methods and Innovations for Research in Pediatric Cancers (MIRCADE), BoRdeaux
Institute of on Cology (BRIC), U1312 National Institute of Health and Medical Research
(INSERM), Université de Bordeaux

Abstrakt

Gliomat infiltruese té trungut té trurit (DIPG pér Diffuse Intrinsic Pontine Gliomas) jané tumoré
malinjé pediatrik qé mbajné mutacionin karakteristik H3K27M (Srikanthan et al., 2021). Terapia
aktuale konsistion né njé radioterapi standarde, e cila nuk pérmiréson ndjeshém jetén e
pacientéve, duke krijuar késhtu njé nevojé urgjente pér opsione té reja terapeutike.

Né studime té mépérparshme, ekipi nxorri né pah efikasitetin e GSK126, inhibitor i EZH2, né
modele gelizore t¢ DIPG (Rahal et al., 2022, p. 2). Pér mé tepér, népérmjet metodave
proteomike, u vu re gé gelizat e trajtuara me kété medikament paragisnin nivele té larta té
proteinave gé marrin pjesé né homeostazin e kolesterolit. Mendohet se kjo pérbén nje strategji
rezistenceje té qelizave ndaj GSK126. Duke kombinuar GSK126 me njé stating, u arrit njé efekt
sinergjik i réndésishém. Paralelisht, ekipi kreu njé screening farmakologjik dhe u seleksionuan
10 medikamente gé mund té ripozicionohen pér trajtimin e DIPG.

Qéllimi i kétij punimi éshté sé pari té verifikohen té dhénat e proteomikés mbi efektin e GSK126
né homeostazin e Kkolesterolit, népérmjet metodave té gjenetikés molekulare. Sé dyti, té
pércaktohet IC50 e medikamenteve té screening-ut, duke pérdorur kultura gelizore 3D. Sé
fundmi, té studjohet nése disa nga kéto medikamente kané njé efekt né homeostaziné e
kolesterolit duke pérdorur metodat e gjenetikés molekulare, me géllim pér ti kombinuar né té
ardhmen me statina.

Duke pérdorur RT-gPCR dhe Western Blot, u arrit té vihet re njé rritje né shprehjen e 5 gjeneve
té homeostazisé sé kolesterolit. Té gjithé medikamentet kishin njé IC50 mé t&€ vogél se 10 puM,
dhe 5 nga to kishin njé IC50 mé té vogél se 30 nM. Tre nga medikamentet u testuan pér njé efekt
tek homeostazia e kolesterolit, por nuk u vu re asnjé efekt statistikisht domethénés.

Né vazhdim té kétyre rezultateve duhet té studjohet efekti i medikamenteve té tjera mbi
kolesterolin, té kryhen kombinime 2 e nga 2 midis medikamenteve mé efikase, si dhe té testohen
kéto kombinime né modele shtazore. Né pérfundim té kétij projekti do té jeté e mundur gé té
propozohet njé terapi e re pér DIPG, me shpresén pér té pérmirésuar jetén e pacientéve.

10
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FEKONDIMI I ASISTUAR DHE ANALIZA GJENETIKE E EMBRIONEVE PARA
IMPLANTIMIT (PGS). SI REALIZOHET DHE CILAT JANE AVANTAZHET.

'Emi Gliozheni
!Klinika Gliozheni, Tirané
Abstrakt

Qéllimi i studimit: Pérshkrimi i teknikave té fekondimit té asistuar deri né krijimin e embrioneve
in vitro dhe shpjegimi i métjshém i progedurave pérgatitore pér realizimin e analizés gjenetike té
embrioneve né ¢iftet me indikacione pér t’ju nénshtruar Prenatal Genetic Screening (PGS) dhe
avantazhet gé sjell realizimi i késaj analize né shkallén e implantimit dhe pérgindjen e suksesit té
cikleve in vitro.

Rezultatet: PGS mundéson njé klasifikim té avancuar té cilésisé embrionale, ul numrin e
transfertave gé duhet té kryejné ciftet pér té arritur njé shtatzéni, rrit pérgindjen e implantimit dhe
ul pérgindjen e aborteve gé vjen si rrjedhojé e aneuploidive embrionale.

Pérfundimet: PGS ndihmon né arritjen e njé shtatzénie e cila finalizohet me lindjen e njé fémije
tek ciftet gé i nénshtrohen fekondimit in vitro duke mundésuar transferimin e embrioneve
euploidé. Shkalla e implantimit e embrioneve té biopsizuar rritet krahasuar me pérgindjen e
pritshme té suksesit pér rastin specifik gé mund té varet nga: grupmosha ku bén pjesé gruaja,
cilésia e materialit seminal apo aborte té méparshme té pérséritura. PGS pérbén gjithashtu njé
avantazh té padiskutueshém kur kemi té béjmé me raste si sémundjet e lidhura me kromozomin
X duke parandaluar lindjen e djemve té cilét do té ishin té sémuré nga prania e gjeneve recesive
né kromozomin X qé trashégojné nga néna.

11
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IDENTIFIKIMI | MUTACIONEVE TE FAKTOREVE TE KOAGULIMIT TE GJAKUT
(FAKTOR V, FAKTOR Il DHE MTHFR), NEPERMJET METODES “REVERSE DOT
BLOT” TE GRATE ME PATOLOGJI TE POLIABORTIVITET.

'Ela Zaimi
Instituti i Policisé Shkencore, Tirané

Abstrakt

Ky studim u realizua né Qendrén e Diagnostikés Molekulare dhe Kérkimeve Gjenetike
(QDMKG@J), prané Spitalit Obstetrik Gjinelokogjik “Mbretéresha Geralding”, duke marré shtysé
nga rastet e paragitura prané késaj géndre, pér té gjetur shkaget e mundshme té poliabortivitetit.
Pér kété arsye, né kété studim u pérfshiné 20 gra, té gjitha me mé shumé se dy aborte. Pér
realizimin e studimit u pérdor testi i trombofilisé gé pérmbledh mutacionet FV Leiden R506Q),
FV H1299R, FV Y1702C, FIl G20210A, MTHFR C677T. Nga studimi rezultuan 17 individé
(gra) heterozigoté, nga té cilat 15 pér mutacionin MTHFR C677T dhe 2 pér mutacionin FV
H1299R si dhe 2 gra homozigoté pér mutacionin MTHFR C677T. Frekuenca e alelit pér
mutacionin MTHFR C677T paraqgitet shumé e larté né krahasim me popullatén normale, duke na
sugjeruar njé implikim té kétij faktori né problemet e poliabortivitetit.

Testi 1 pérdorur pér identifikimin e mutacioneve té Faktorit V, Il dhe MTHFR népérmjet
metodés reverse-dot blot éshté njé test tepér i1 sakté dhe efikas duke pérdorur si standart
krahasues metodén e sekuencimit direkt te ADN-sé. Né té gjitha rastet e kampioneve té
analizuara me metodén reverse-dot blot kishte korrespondence té ploté me mutacionet e gjetura
me metodén e sekuencimit direkt tek po kéto kampione.

Metoda reverse-dot blot éshté njé metodé alternative precize dhe efektive ¢ mund té pérdoret
pér identifikimin e mutacioneve né tre faktorét e koagulimit té gjakut Faktor V, Faktor Il dhe
MTHFR.
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NGA GJENET TE KULTURA: PALEOGJENOMIKA DHE EVOLUCIONI I NJERIUT
LAni Bajrami
"Muzeu i Shkencave t& Natyrés “Sabiha Kasimati”, Universiteti i Tiranés
Abstrakt

Me zhvillimin e paleogjenomikés né kéto dhjetévjecarét e fundit &sht€ hedhur drit€ mbi
mozaikun e marrédhénieve filogjenetike mes paraardhésve tané dhe njeriut té sotém. Sekuencimi
1 gjenomés s€ paraardhésve t€ njeriut i detyrohet teknologjive té€ zhvilluara t€ ditéve tona;
marrédhéniet dhe krahasimi mes njeriut, Neandertaléve dhe Denisovanéve u béné t€ njohura
pérmes ckstraktimit t€ ADN-sé sé€ hershme (aADN). Nga ana tjetér, ményrat e jetesés sé
paraardhésve tané, ku pérfshihen edhe zhvendosjet apo popullimi i zonave t¢ reja, veGanérisht
Neandertalit, qé ka jetuar nga 450 deri 30 mijé vite mé par€ n€ Evropé dhe Azi, po shpérfagen
gradualisht.

Né kété punim do té€ trajtohen shkurtimisht historia e paleogjenomikés né lidhje me evolucionin e
njeriut dhe kontributi i saj né njohjen e tipareve kulturore si dhe tipet e grupeve sociale, qé
karakterizuan kushérinjté tané té afért gjenetikisht, Neandertalét dhe Denisovanét. Qasja
paleogjenomike pritet g€ né t€ ardhmen té gjejé pérgjigjen e gjéagjéze€s q€ i ka munduar prej
kohésh studiuesit: Cfaré e bén t€ vecanté njeriun?

Fjalé kyce: paleogjenomika, kultura, gjene, evolucioni i njeriut, Neandertali.
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SEKUENCIONIMI | MOSTRAVE POZITIVE NE SARS COV-2 ME TEKNIKEN NEXT
GENERATION SEQUENCING NE REPUBLIKEN E KOSOVES GJATE MUAJVE
SHKURT DHE MARS TE VITIT 2022,

ANALIZIMI DHE KRAHASIMI | VARIANTEVE QARKULLUESE.

1Blend Jerliu, 'Nazmi Mehmeti, 1Zana Deva, *Albulena Miftari, !Aferdita Kurti
LInstituti Kombétar i Shéndetésisé Publike té Kosovés
Abstrakt

Qéllimi i Studimit: Té njohim variantet garkulluese dhe situatén epidemiologjike té pandemisé
COVID-19 né Republikén e Kosovés, ta paragesim réndésiné e sekuencionimit dhe rolin gé ka
kjo tekniké molekulare né hulumtimet dhe studimet e gjenomit té virusit SARS CoV-2, ti
paragesim metodat krahasuese té gjenomés, perpunimin e mostrave, dhe analizimin e sekuencave
né platformén BaseSpace. Po ashtu té paragitet réndesia e profesionistéve né kété fushé.

Metoda: Sekuencionimi i gjeneratés tjetér éshté béré duke pérdorur aparaturén Miseq nga
[lumina. Tekinka ka 4 hapa: pérgatitjen e librarive, gjenerimi i ‘cluster’, sekuencimi dhe
analizimi i té dhénave. Pérgatitja e librarive éshté béré duke pérdorur kitin NEBnext, ndérsa
analizimi i té dhénave né platformen Basespace, nextclade dhe pangolin.

Rezultatet: Jané sekuencionuar 17 mostra pozitive né virusin SARS CoV-2 dhe variantet
garkulluese né territorin e Republikés sé Kosovés gjaté muajve shkurt dhe mars jané 4 mostra me
Linage BA 1; 8 mostra BA 2 dhe 4 mostra BA 1.1 nga té cilat 9 kané si clade variantin Omicron
21K; dhe 8 té tjera omicron 21L. Analizuam sekuencat e gjeneve E, M, N, ORF dhe S me
platformén BaseSpace, Nextclade nga ku né mostrat e testuar kemi 36 delecione té nukleotideve,
15 delecione té amino acideve, 50 zévendésime té nukleotideve krahasuar me referencén dhe 41
zBvendésime té amino acideve krahasuar me referencén. Variantet garkulluese né Kosové ishin
BA.1. e cila u zévendésua né muajin mars me BA.2

Pérfundimet: Variantet BA.1 dhe BA.1.1 ishin variantet garkulluese gjaté muajit shkurt né
Kosoveé dhe boté ishte detuektuar né 135 shtete né fillim té muajit shkurt dhe 69 shtete né muajin
shkurt me variantin BA.2, BA.2 gjaté muajit mars né mostrat e sekuencionuara ishte prezent né
80% duke e zévendésuar variantin BA.1 dhe BAL.1 té cilét ishin prezent né muajin shkurt. Pér
BA.1 dhe BA1.1 clade ish omicron 21K, ndérsa pér BA.2 omicron 21L. NGS ka pasur njé
réndési té madhe né njohjen e gjenomés sé varianteve garkulluese gjaté pandemisé Covid-19.

Fjalét kyce: Next Generation Sequencing, Covid-19, Gjenoma, variante, Bioinformatike.
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KARAKTERIZIMI | MEKANIZMIT TE VETE-REZISTENCES SE ANTIBIOTIKUT
DITYROMYCIN, PRODUKT I SPECIES STREPTOMYCES

'Retina Capuni, *Attilio Fabbretti, YAnna Maria Giuliodori, *Roberto Spurio.
'Laboratori i Gjenetikés, Universiteti i Camerinos, Itali dhe gendra CIC bioGune, Derio, Spanjé.
Abstrakt

Qéllimi 1 studimit: Dityromycin éshté njé antibiotik 1 prodhuar si njé metabolit sekondar nga
specia (sp.) e gjinise Streptomyces lloji AM-2504. Struktura kristaline e dityromycinés né
kompleks me ribosomin bakterial 70S ka treguar se targeti i kétij antibiotiku éshté proteina S12 e
nénnjésisé sé vogeél ribosomale 30S. Qéllimi i kétij studimi ka gen investigimi i aparatit té
translatimit si dhe té gjeneve pérgjegjése pér to, té llojit prodhues Streptomyces sp. AM-2504,
pér té kuptuar mekanizmin e veté-rezisténcés ndaj antibiotikut dityromyecin.

Rezultatet: Mekanizmi i veté-rezistencés sé Streptomyces sp. lloji AM-2504 ndaj dityromicynés
shkaktohet nga njé modifikim specifik i ribosomés sé tyre. Né vecanti, nga zévéndésime té 2
aminoacideve, té ndodhura né njé zoné shumé te konservuar té proteinés S12, gé pérfagésojné
zonén e kontaktit me antibiotikun. Kéto mutacione shkaktojné njé humbje domethénése té
afinitetit té dityromycinés me nénnjésiné 30S ribosomale, duke e mbrojtur keshtu bakterin
prodhues nga efekti toksik i antibiotikut.

Pérfundimet: Pérvec pérshkrimit té detajuar, pér heré té paré, t€ mekanizmit té veté-rezistencés
bazuar né njé proteiné ribosomale t€ mutuar, ky punim tregon gjithashtu se kéta determinant
molekular té rezistencés sé dityromycinés té identifikuar né Streptomyces sp. mund té
transferohen edhe tek ribosomet e Escherichia coli, ku shkaktojné té njéjtin mekanizém
rezistence ndaj kétij antibiotiku.
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DASHURIA PER GJENETIKEN LIND HERET: SI TA BEJME GJENETIKEN
TERHEQESE NE NIVELIN E SHKOLLES SE MESME?

Marsilda Memaj
! Western Balkans University
Abstrakt

Gjenetika éahté njé nga pjesét mé té bukura té biologjisé dhe po ashtu ndér mé té véshtirat pasi
éshté mé pak e prekshme prej nxénésve. Kjo e véshtiréson mé tepér té kuptuarin e saj né nivelin
e shkollés sé mesme. Eksperimentet dhe njohurité e para rreth saj merren gysh né shkollén 9-
vjecare e vazhdojné té thellohen mé tej né nivelin e shkollés sé mesme. Ményrat té cilat mund té
pérdoren nga mésuesit pér ta béré mé té prekshme gasjen e saj jané nga mé té ndryshmet. Ato
mund té jené té bazuara tek teknologjia si pér shembull simulimet e ndryshme, prezantimet né
ppt apo materiale té ndryshme né pdf por ka edhe ményra té tjera té cilat lidhen me praktikimin e
njohurive teorike si ajo né laborator ku nxénésit mund té realizojné eksperimente té ndryshme si¢
éshté ai i ekstraktimit té ADN-sé nga bananja etj. Por gjithashtu nxénésit mund té realizojné edhe
aktivitete rreth gjenetikés té cilat mund té shpalosin kreativitetin e tyre si dhe té pérforcojné edhe
mé tepér njohurité e marra. Késhtu ata mund té krijojné projekte té lidhura me tematika té
ndryshme té gjenetikés. Nxénésit mund té marrin pjesé né konkurse té ndryshme brenda dhe
jashté shkollés duke pérfocuar késhtu edhe mé tepér njohurité e marra. Ata gjithashtu mund té
jené pjesé e klubeve té biologjisé duke i dhéné prioritet gjenetikés. Késhtu ata krijojné njé
rrjetézim njohurish gé i lejon té thellojé edhe mé tepér informacionin rreth saj. Nga eksperienca e
mésimdhénies ndér vite té dhénat tregojné qé kapitulli i gjenetikés pérthithet mé lehté me ané té
pérdorimit té& programeve té ndryshme té simulimit pasi duke paré vidjo té tilla nxénésit arrijné
‘t€ shohin’ até se ¢faré ndodh né nivel gjenetik né gelizé. Kjo i lehtéson atyre procesin e
pérthithjes dhe té kuptuarit té mekanizmave gjenetik né nivel gelizor.

Fjalé kyce: Gjenetika, nxénés, biologji, kreativitet, simulim.
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ANALIZAT E NDERVEPRIMEVE MIDIS CD160 NE QELIZAT NK DHE HLA-G TE
SHPREHURA NGA QELIZAT TROFOBLASTIKE

'Arta Lugaj, 'Artan Trebicka, *Mirela Lika (Cekani)
YUniversiteti i Tiranés, Fakulteti i Shkencave t& Natyrés, Departamenti i Biologjisé
Abstrakt

Bashkéekzistenca e dy individéve alogjené néné dhe fetus gjaté shtatzénisé éshté ende njé problem
shkencor i pazgjidhur. Nga piképamja e nénés, fetusi éshté njé organizém semialogjenik dhe mund té
sulmohet nga sistemi imunitar i nénés. Rregullimi imunologjik funksionon né nivel lokal dhe sistemik.
Crregullimet e tij mund té shkaktojné probleme té rénda si lindja e parakohshme, shképutja e
membranave, preeklampsia apo edhe vdekja e fetusit dhe aborti.

Qelizat Natyrore Killer (NK) jané gelizat imunokompetente mbizotéruese né mitér gjaté shtatzénisé.
Qelizat NK jané limfocite mononukleare, kryesisht citotoksike dhe sekretojné citokina dhe faktoré té
rritjes. Ato shprehin sinjale ndérmjetésuese té receptoréve frenues dhe aktivizues, ekuilibri i té ciléve
mund té pércaktojé funksionet efektore té gelizés NK. Molekulat jo-klasike MHC té klasés | mendohet se
shtypin imunitetin e nénés, duke u lidhur me receptorét e NK dhe gelizave té tjera imune deciduale dhe né
kété ményreé ulin citotoksicitetin. Kéto molekula jané HLA-C, HLA-E dhe HLA-G.

Qéllimi ishte té krahasoheshin efektet e heshtjes sé shkaktuar nga interferenca ARN (ARNI) té shprehjes
HLA-G né gelizat trofoblastike dhe té shprehjes CD160 né gelizat NK né bashkékultura. Té gjitha
eksperimentet u kryen né linjat gelizore. Metodat e planifikuara: Kultura dhe zgjerimi i linjés gelizore
NK92 dhe linja gelizore e koriokarcinoma Jeg-3 si njé model pér njé gelizé me prejardhje nga trofoblasti
qé shpreh HLA-G.

Rezultati: ARNi u perdor “pér té heshtur” CD160 né gelizat NK92 dhe HLA-G né gelizat Jeg-3. Heshtja u
krye me ané té transfektimit me sekuenca specifike té vogla t¢ ARN-sé (siRNA). Pérmes ketyre metodave
u zbulua efikasiteti i heshtjes me ané té citometrisé sé rrjedhés.
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ROLI I NUCLEIC ACID TEST (NAT) NE DEDEKTIMIN E VIRUSEVE TE
TRANSMETUARA GJATE TRANSFUZIONIT NE KRAHASIM ME METODEN
SEROLOGJIKE (CMIA)

'Brunilda Dakavelli, *Irena Seferi, 2Merita Xhetani
! Qendra Kombétare e Transfuzionit té Gjakut, Tirané
“Fakulteti i Shkencave té Natyrés, Universiteti i Tiranés, Shqipéri
Abstrakt

Hyrje: Duke patur parasysh limitimin e teknikave serologjike, variabilitetin antigjenik dhe
transmetimin e mundshém té viruseve gjaté periudhés dritare éshté implementuar teknologjia e
testimit té acidit nukleik (NAT), e cila éshté metodologjia mé e avancuar pér identifikimin e
sémundjeve virale. Kjo teknologji dedekton dhe identifikon né kohé reale Hepatitin B, C dhe
HIV.

Qéllimi: Njé studim krahasues i metodés serologjike (CMIA) dhe teknologjisé molekulare
(NAT), identifikimi i dhuruesve né periudhén dritare diagnostike dhe pércaktimi i prevalencave
té Hepatitit B, C dhe HIV.

Metodologjia: Ky studim retrospektiv cross-sectional u krye nga analizimi i rezultateve né
regjistrat e laboratorit té serologjisé dhe NAT-it pérgjaté 18 muajsh, Janar 2021- Qershor 2022.
Jané marré né shqyrtim 34281 dhurues né total, té cilét jané testuar individualisht me metodén
CMIA (Chemiluminiscent Microparticle Immunoassays, Abbot Architect) pér HbsAg, anti-HCV
dhe HIV Ag/Ab dhe me NAT (RT-PCR, Cobas 6800) dhe TMA (Procleix Ultra Elite Assay,
Grifols).

Rezultatet: Nga 34281 testime, 1805 dhurues kané rezultuar reaktiv pér Hepatitin B, C dhe HIV.
Prevalenca e agjentéve infektivé me serologji gjaté késaj periudhe ka qené e larté, 3.7%
rezultuan HbsAg reaktiv, 0.78% anti-HCV reaktiv, 0.18% HIV reaktiv. Vetém 0.037% me HIV
jané Western Blot pozitivé. Vérehet njé ndryshim i réndésishém statistikor midis rezultatit
primar dhe atij konfirmues pér HIV (p< 0.05). 6.1 dhurues né 1000 dhurime rezultuan NAT
reaktive, ku 4.9/1000 jané HBV-DNA reaktivé pas progedurés sé diskriminimit. Njé ndryshim i
réndésishém statistikor u gjet né krahasimin e kétyre dy metodave pér Hepatitin B (p<0.001).
Nuk ka rezultuar asnjé rast HCV-RNA, HIV-RNA NAT-Reaktiv.

Pérfundimi: Né kété studim konkluduam se teknologjia NAT &shté mé specifike dhe sensitive
krahasuar me metodén CMIA né dedektimin e infeksioneve virale, vecanérisht pér Hepatitin B
Okult. Gjithsesi, kéto jané metoda komplemetare me njéra-tjetrén dhe rrisin siguriné e
komponentéve té gjakut nga TTI.

Fjalét kyce: NAT, TTI, HIV, HCV, HBV, CMIA, RT-PCR, TMA

18



Libri i Abstrakteve Konferenca Kombétare e ASHMG 2022: Gjenetika humane - kérkimi dhe inovacioni

TIPIZIMI | HUMAN PAPILLOMAVIRUS DHE REZULTATET CITOLOGJIKE NGA
PAP-TESTI NE PACIENTET E PARAQITUR NE LABORATORIN “GENIUS”

Ina Marku, *Besnik Cullhaj, *Erisa Kola, *Kristina Sheme, *Migena Kegi
'Departamenti i Gjenetikés, Genius Lab
“Genius Lab
Abstrakt

Hyrja:Human Papillomavirus éshté njé nga infeksionet mé té zakonshme seksualisht té
transmetueshme (STI). Ai bén pjesé né familjen e Papillomaviridae dhe klasifikohet né dy
kategori: risk i ulét i HPV-sé (LR-HPVs) i cili zhvillon lythat anogjenitale dhe I€kurore, dhe risk
i larté i HPV-sé (HRHPVS) i cili zhvillon kancer té ndryshém orofaringeal dhe anogjenital.

Qéllimi: Ky studim ka pér géllim té pércaktojé gjenotipet mé té shpeshta t¢ HPV-sé gjaté
periudhés Janar 2019-Tetor 2022, dhe té studiojé njé lidhje t¢ mundshme midis metodés
molekulare pér HPV-né dhe diagnozés citologjike té Pap test-it.

Rezultatet: Nga analizimi i 159 rasteve té paragitura né kliniké u konstatua se 61.64% rezultuan
pozitiv ndaj HPV-sé. Grupmosha mé e infektuar me HPV éshté ajo nén 30 vjec, ndérsa mé pak té
infektuar jané grupmosha mbi 41 vjec. Vecorité e studimit jané 2 raste té shfaquara me
karcinoma skuamoze té cilat i pérkasin grupmoshés mbi 41 vje¢. Gjenotipi mé i pérhapur éshté
HPV16 (17.6%), ndjekur nga HPV18 (11.3%) dhe HPV31 (9.4%), ndérsa gjenotipet mé pak té
pérhapur jané HPV44 (1.3%) dhe HPV54 (0.6%). Ekzaminimet citologjike cervikale (PAP-test)
konstatuan gé né gjenotipin HPV16 diagnoza mé e shpeshté éshté LSIL (58.3%), e ndjekur nga
HPV18 (25%) dhe HPV31 (16.7%). Né gjenotipet mé pak té pérhapur si HPV44 (LR-HPV) u vu
re vlerésim me ASCUS né 7.7% té rasteve né studim.

Pérfundimet: Infektimi né moshé té re me HPV dhe shfagja e karcinomés skuamoze né moshé té
vonshme tregon réndésiné e diagnostikimit té hershém me metodat molekulare pér té parandaluar
zhvillimin e kancerit cervikal.
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DEDEKTIMI | STREPTOCOCCUS MUTANS NE PESHTYME PERMES TEKNIKES SE
BIOLOGJISE MOLEKULARE PCR

'Fjoralda Bakiri, *Merita Xhetani, ‘Brikena Parllaku,
1Sindi Karaboja, *Mirela Lika (Cekani)
'Departamenti i Biologjisé, Fakulteti i Shkencave t& Natyrés, Universiteti i Tiranés
Abstrakt

Qéllimi i kétij punimi ka gené detektimi i Streptococcus mutans né péshtymé né njé grup
studentésh té Fakultetit t¢ Shekncave té Natyrés pérmes teknikés sé PCR. Zgavra e gojés éshté
njé mjedis dinamik gé péson luhatje t¢ médha dhe té shpejta né pH, disponueshmériné dhe
burimin e léndéve ushqyese, tensionin e oksigjenit, temperaturén dhe osmolalitetin. Aftésia e
Streptococcus mutans pér t€ mbijetuar né njé mjedis té tillé i atribuohet aftésisé sé tij pér té
prodhuar acide si dhe glukane nga karbohidratet, duke e implikuar né etiologjiné dhe pérparimin
e kariesit té dhémbéve. Detektimi i Streptococcus mutans pérmes pérdorimit té metodave té
shpejta, té ndjeshme dhe specifike éshté shumé i réndésishém pér diagnostikimin e hershém dhe
vlerésimin efektiv té rrezikut té njé individi pér kariesin dentar.

Né kété studim kané marré pjesé vullnetarisht 30 studenté, t& moshés 18-20 vjeg, ku mosha
mesatare éshté 19.07 vje¢, me njé deviacion standart 0.57. Nga analizimi mostrave té péshtymeés
na rezultori se 86.7% (26/30), SE =0.033, 95%CI (83.7%-89.7%), e tyre ishin pozitiv pér S.
mutans.

Nga analiza e testit ¥2 pér t€ paré lidhjen midis variablave t&€ marré n€ studim dhe pranis€ sé S.
mutans nuk na rezultuan lidhje té besueshme. Nga ana tjetér, edhe pse kampioni i marré né
studim ishte i vogél, vu re njé lidhje e besueshme midis gjinisé dhe vajtjes tek dentistit (p=0.0)
dhe shpeshtisé sé shkuarjes tek dentist (p=0.01), duke déshmuar késhtu se studentet femra jané
mé té kujdeshme né kujdesin e tyre dentar krahasuar me studentét meshkuij.

PCR, si njé metodé e biologjisé molekulare, rezultoi mjaft efikase e ndjeshme dhe e shpejté pér
detektimin e Streptococcus mutans nga pérshtyma.

Fjalét kyce: Streptococcus mutans, péshtyma, karies dentar, studenté, PCR.
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KRAHASIMI | TRE TEKNIKAVE IMUNOLOGJIKE PER DETEKTIMIN E
ANTITRUPAVE ANTI- CITOMEGALOVIRUS IGM NE GRATE SHTATEZENA

'Blerta Laze, *Anila Mitre

1Departamenti i Biologjisé, Fakulteti i Shkencave Teknike dhe Natyrore, Universiteti “Ismail
Qemali”, Vloré, Shqipéri

’Departamenti i Biologjisé, Fakulteti i Shkencave t& Natyrés, Universiteti i Tiranés,
Tirané, Shqipéri
Abstrakt

Qéllimi: Vlerésimi i teknikave ECL, ELISA dhe ELFA pér njé diagnozé té hershme té
infeksioneve té shkaktuara nga citomegalovirusi né graté shtatzéna. Né diagnostikén mjekésore
éshté e nevojshme té pércaktohen teknikat mé té ndjeshme pér detektimin e kétij patogjeni, né
kuadér té sé cilés éshté zhvilluar ky studim. Kjo éshté shumé e réndésishme pér shkak té
infeksioneve té shumta fetale g€ mund té shkaktojé citomegalovirusi.

Metodat: 200 mostra, té marra nga graté shtatézéna né tre mujorin e paré té tyre, jané testuar me
teknikat ECL, ELISA dhe ELFA pér detektimin e antitrupave anti- cytomegalovirus IgM. Mg
pas, éshté realizuar pérpunimi statistikor i té€ dhénave, si dhe jané llogaritur vlerat e ndjeshmérisé
dhe specificitetit pér secilén teknikeé.

Rezultatet: Teknika ECL rezultoi me vlerat mé té larta té ndjeshmérisé dhe té specificitetit (98%-
100%), ndérsa teknika ELISA (e aplikuar né aparatin Chorus) rezultoi me vlerat mé té ulta té
ndjeshmérisé dhe té specificitetit (86.7%-97.3%).

Pérfundime: Pérpunimi i rezultateve konfirmoi réndésiné e pérdorimit té teknikés ECL pér njé
diagnozé té hershme té infeksioneve té shkaktuara nga Citomegalovirusi né graté shtatzéna.
Megjithaté, pér géllime diagnostike, rezultatet duhet t€ shogérohen me ekzaminime té tjera
mjekésore dhe me historiné mjekésore té pacienteve.

Fjalé kyce: ECL; ELISA; ELFA; Citomegalovirus; ndjeshméri; specificitet.
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