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Abstrakt

Hyrje: Sindroma Coffin-Siris éshté njé sémundje e rrallé gjenetike me variante heterozigote né
gjenet ARID1A, ARID1B, ARID2, DPF2, SMARCA4, SMARCBI1, SMARCEI ose SOX11. Mund
té manifestohet me anomali somatike, shurdhim, keqformime urogjenitale, vonesé¢ mendore, deficit
té t& folurit, agjenezé té korpusit kallosum, konvulsione, hypotoni, vonesé zhvillimi, skoliozé dhe
infeksione te perseritshme.

Raport rasti: Nj€ djalé 12-vjecar me sindromén Coffin-Siris pér shkak té varianteve t€ gjenit ARID1A
u referua né kliniké. Lindur nga 2 prinder shqiptar. U pérshkrua rehabilitimi i tij gjaté njé periudhe
10-vjecare. U diskutua problemi i vlerésimit dhe i qasjes ndaj rehabilitimit, duke mundésuar njé€ ri-
modelim progresiv t€ ¢crregullimeve kognitive-sjellése qé pengonin mé sé shumti mundésing e tij pér
té pérvetésuar aftési té reja dhe pér t& arritur integrimin social dhe familjar.

Rehabilitimi klinik: Njé qasje rehabilituese e zgjatur, e personalizuar, parandaluese, shuméprofe-
sionale, e pérgendruar né€ objektiva funksionale realiste, e zbatuar me pérfshirjen e drejtpérdrejté t&
familjes dhe shkollés, ishte e vetmja ményré pér té arritur pavarésin€ maksimale dhe integrimin social
dhe familjar t€ lejuar nga paaftésia e tij e mbetur.

Fjalé celés: ARIDIA, sindroma Colffin-Siris; rehabilitimi i sjelljes,; rehabilitimi kognitiv, sémundje e
rrallé gjenetike

REHABILITATION AND RARE PATHOLOGIES, COFFIN SIRIS SYN-
DROME.

Abstract

Background: Coffin-Siris syndrome is a rare genetic disease with heterozygous variants in the ARI-
DIA, ARID1B, ARID2, DPF2, SMARCA4, SMARCB1, SMARCEI1 or SOX11 genes. It may mani-
fest with somatic anomalies, deafness, urogenital malformations, recurrent infections, mental retarda-
tion, speech disorder, agenesis of the corpus callosum, convulsions, hypotonia, developmental delay,
and scoliosis.
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Case report: A 12-year-old boy with Coffin-Siris syndrome due to variants in the ARID1A gene was
referred to the clinic. He was born from Albanian parents. His rehabilitation over a 10-year period
was described. The problem of assessment and the approach to rehabilitation was discussed, enabling
a progressive remodelling of the cognitive-behavioural disorders that moslyt impeded his possibility
to acquire new skills and achieve social and family integration.

Clinical rehabilitation: A protracted, customised, multi-professional rehabilitation approach, fo-
cused on realistic functional objectives, prevention, implemented with the direct involvement of the
family and school, was the only way to achieve the maximum independence, and social and family
integration allowed by his residual disability.

Keywords: ARIDI1A; Coffin-Siris syndrome, physiotherapy, cognitive rehabilitation; rare genetic
disease

Hyrje

Siris, éshté nj€ ¢rregullim i rrallé gjenetik q€ shkakton vonesa né zhvillim dhe mungesé té thonjve té
gishtit t€ pesté dhe t€ kémbés. Deri né vitin 1991 ishin raportuar 31 raste.

Sindroma Coffin-Siris &shté njé gjendje q€ prek disa sisteme t& trupit. Megjithése ka shumé shenja
dhe simptoma t&€ ndryshueshme, shenjat dalluese t€ késaj gjendje pérfshijné paaftésiné zhvillimore,
anomalité e gishtave té pesté (t€ kuq) dhe tiparet karakteristike té fytyrés.

Pér mé tepér, disa foshnje dhe fémijé me sindromén Coffin-Siris kané infeksione té shpeshta té
frymémarrjes, véshtirési né ushqyerje dhe paaftési pér t€ shtuar peshé né shkallén e pritur (déshtim
pér té lulézuar). Shenja dhe simptoma té tjera q€ mund t€ shfagen tek njerézit me kété gjendje pérf-
shijné shtatin e shkurtér, tonin e ulét t€ muskujve (hipotonia) dhe nyjet anormalisht t& lirshme (t&
dobéta). Mund té jené gjithashtu t€ pranishme anomalité e syve, trurit, zemrés dhe veshkave.

Sindroma Coffin-Siris éshté njé gjendje e rrall€ qé, pér arsye t€ panjohura, diagnostikohet mé shpesh
tek femrat sesa tek meshkujt. Péraférsisht 200 raste jané raportuar né literaturén mjekésore ne vitin
2021.

1.1 Shkaqet

Sindroma Coffin-Siris shkaktohet nga variante (t€ njohura edhe si mutacione) né njé nga disa gjenet.
Variantet n€ gjenin ARID1B jané shkaku mé 1 zakonshém i njohur i gjendjes. Variantet né€ gjenin
ARID1A, SMARCA4, SMARCBI1, SMARCE]1 ose SOX11 gjithashtu mund té shkaktojné gjendjen.
Pérveg¢ késaj, variante né disa gjene té tjera (t€ renditura mé poshté) jané gjetur se secili shkakton
njé numér shumé t€ vogél rastesh. Né disa nga kéto raste, Eshté e paqarté nése gjendja duhet té kon-
siderohet si sindroma Coffin-Siris ose njé ¢rregullim i1 ngjashém, por i veganté. Né shumé raste té
sindromés Coffin-Siris, shkaku gjenetik éshté i panjohur.
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Figura nr 1
Sipas NCATS, simptomat e méposhtme jané€ simptoma té shpeshta té sindromés Coffin-Siris:
- tipare t€ ashpra té fytyrés
- njé buzé e trashé e poshtme
- nj€ gojé€ e gjeré
-rritje e qimeve trupore
- véshtirési né t&€ ushqyer
Simptoma té tjera t€ zakonshme pérfshijné:
- anomalité e zemrés
- anomalité urogjenitale
-Infeksionet e pérséritura
-vonesa e maturimit dhe rritjes skeletore
- moszhvillimi i gishtit t€ pest€ ose t€ gishtit t&€ kémbés ose t€ thonjve t& pesté t& kémbéve ose thonjve
-nyje t€ lirshme
-ton 1 ulét i muskujve
-skoliozé
-floké té rrallé té kokés
- véshtirési né dégjim

-strabizmi, kur syté drejtohen né drejtime t&€ ndryshme
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-konvulsione

- anomalité e sjelljes

Figura nr 2

Njé studim i vitit 2021 raporton se shumica e individéve me sindromén Coffin-Siris pérjetojné vonesa
gjuhésore. Studiuesit e lidhin gjendjen me ¢rregullimin e spektrit t€ autizmit dhe ¢rregullimin e hipe-
raktivitetit té deficitit t€ vémendjes

1.2 Testet € imazherike

Testet imazherike mund t’i ndihmojné mjekét t€ kontrollojné pér shenja qé lidhen me sindromén Cof-
fin-Siris. Njé skanim me ultratinguj mund t€ ndihmoj¢€ gjithashtu mjekét té kontrollojné pér anomalité
e zemrés ose veshkave né fetusin né zhvillim.

Figura nr 3

Njé skanim MRI mund té ndihmoj€ mjekét t& vleré€sojné ¢do anomali t€ indeve t€ buta, ndérsa rrezet
X mund té€ ndihmojné mjekét t€ vlerésojné zhvillimin e kockave.
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1.3 Rekomandim pér diagnozé

Pér t€ pércaktuar shkallén e sémundjes dhe nevojat e nj€ individi t€ diagnostikuar me sindromén Cof-
fin-Siris (CSS), rekomandohen vlerésimet ¢ méposhtme:

-Konsultim me njé gjenetist klinik dhe/ose késhilltar gjenetik

- Ekzaminimi neurologjik dhe/ose zhvillimor pér té regjistruar momentet e zhvillimit dhe pér té iden-
tifikuar simptomat ose deficitet neurologjike

-Terapi fizike

-Vlerésimi pér profesionin, té folurit,

-Vlerésimi gastrointestinal pér véshtirési né t€ ushqyer ose rritje t&€ dobét
-Vlerésimi i1 dietés nga nj€ nutricionist sipas nevojés

-Ekzaminimi oftalmologjik, duke pérfshiré ekzaminimin e fundusit t€ zgjeruar dhe mprehtésiné vi-
zuale

-Vlerésimi 1 audiologjisé me testimin e pérgjigjes sé€ trurit auditor dhe testin e emetimit otoakustik pér
té vlerésuar humbjen e dégjimit

-Ekokardiograma pér t€ vlerésuar defektet strukturore t€ zemrés
- Ultrasonografia renale pér té vlerésuar anomalité strukturore t€ veshkave ose gjenitourinar

-Logopedi

1.4 Anétarét e tjeré té familjes.

Rreziku pér anétarét e tjeré t€ familjes varet nga statusi i1 prindérve t€ probandit: né rastin e rrallé té
nj€ prindi t€ prekur, anétarét e tjeré t€ familjes mund t€ jené né rrezik.

2.0bjektvi

-T¢ theksojé rolin thelbesore t& njé ekipi multidisiplinar né menaxhimin dhe trajtimin efektiv té
sémundjeve té€ rralla, duke u fokusuar veganérisht n€ sindromén Coffin-Siris.

-Pér t€ ndar€ pérvojén me raste té rralla

3.Rasti studimor

N¢ lindje, ringjallja neonatale e pérbéré nga mbéshtetja e rrugéve t€ frymémarrjes dhe ngjeshjet e
gjoksit ishte e nevojshme.

Gjinia mashkull
Mosha kronologjike: 13 vje¢c Mosha e zhvillimit: 8 vjeg

Origjina: Shqiptare

Revisté shkencore e “Albanian University” 111



Ledina Nikolla

Lindja: Normale

Karakteristikat: Djalé€ i qeté dhe shumé i dashur

Diagnoza: Diagnostikohet né€ moshén 5 vjecare pérmes testimit gjenetik
Trajtimi paraprak: Mé paré€ éshté€ trajtuar vetém pér autiz€ém

Simptomat e lindjes:

- Humbje totale e kontrollit neuromuskular

- Hipotonike, mungesé e zhvillimit té€ kockave, skoliozé

Figura nr 4

3.1 Simptomat nga mosha 1-5 vjec:
- Véshtirési né gélltitje

- Probleme me urinimin

- Humbje e kontrollit té sfinkterit

- Kriza t€ shpeshta epileptike

- Humbje dégjimi
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- Infeksionet e shpeshta
- Véshtirési né ecje
- Vonesa e zhvillimit psikomotor

- Véshtirési né€ t€ folur dhe t& kuptuar

3.2 Statusi aktual:

Pas diagnozés sé sakté, fémija éshté nén kujdesin e njé ekipi multidisiplinar dhe ka treguar progres
té dukshém

3.3 Funksionimi aktual:

- Ndiget né€ klasén e tret€¢ me ndihmén e familjes dhe ndihmésve t€ shkollés

- Kriza shumé t€ rralla epileptike

- Infeksionet e reduktuara

- Talent 1 jashtézakonshém né€ matematiké (kryen mendérisht shumézimet peséshifrore)
- Véshtirési e konsiderueshme me komunikimin verbal

- Ndjek dhe ekzekuton me saktési komandat (p.sh., “merr topin”, “merr librin”)

- Shkruan me ndihmé né fletore

- Shkruan né€ ményré perfekte né kompjuter dhe me shkronja druri

- Prandaj mund t€ vishet dhe t€ ushgehet né ményré té€ pavarur

- Ec dhe vrapo

3.4 Programi i fizioterapisé

- Mezieres techniche pér rehabilitimin e skoliozés

- Ushtrimi psikomotrik

- Ushtrime Stretch

- Ushtrim pér forcimin e muskujve, ushtrime bazé

- Ushtrime respiratore

- Ushtrim pér koordinimin e syrit t€ dorés, kémbés s¢ dorés.
- Ushtrim funksional, trajnim ditor i aftésive

- Bigikleté
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Figura nr 6

3.5 Sugjerimet e menaxhmentit

a.Mbéshtetje arsimore

- Mbéshtetja e vazhdueshme nga asistentét mésimdhénés dhe pérfshirja e logopeditéve té speciali-
zuar.

- Zhvillimi 1 njé Plani Edukativ t€ Individualizuar (PEI) me metoda mésimore t&€ pérshtatura,
vecanérisht pér t€ zhvilluar mé tej aftésité e tij né matematiké.

b.Terapia e té folurit:
- Terapia e vazhdueshme e t€ folurit pér t€ pérmirésuar komunikimin verbal.

- Pérdorimi 1 pajisjeve Alternative (AAC), té tilla si pajisjet elektronike ose tabelat e komunikimit.
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c.Menaxhimi i shéndetit:

- Monitorimi i vazhdueshém i krizave epileptike dhe trajtimi i duhur me medikamente ose terapi t&
tjera t& specializuara.

- Vizita té rregullta te specialistét pér t€ monitoruar infeksionet, véshtirésité né urinim dhe ¢éshtje
té tjera mjekésore.

d.Terapia fizike dhe profesionale

- Vazhdimi i terapive fizike dhe profesionale pér t&€ mbéshtetur zhvillimin motorik dhe pér t€ pérm-
irésuar funksionalitetin e pérditshém.

- Ushtrime dhe aktivitete pér té rritur forcén dhe koordinimin e muskujve.
e.Mbéshtetje psikologjike dhe sociale:
- Pérfshirja n€ grupe mbéshtetése pér prindérit dhe kujdestarét e fémijéve me nevoja té veganta.

- Konsultime me psikologé pér té€ ndihmuar né€ menaxhimin e stresit dhe pérmirésimin e miréqenies
emocionale t&€ f€mijés dhe familjes.

4. Diskutim

Rasti 1 njé pacienti me sindromén Coffin-Siris ilustron rolin kritik t€ njé ekipi multidisiplinar né
menaxhimin e ¢rregullimeve té rralla gjenetike. Diagnoza e hershme dhe pérpjekjet e koordinuara té
specialistéve, duke pérfshiré gjenetistét, neurologét, terapistét fiziké dhe profesionisté dhe ekspertét
e edukimit, cuan né pérmirésime té réndésishme né shéndetin dhe zhvillimin e pacientit. Rezultatet
kryesore pérfshinin kontroll mé t& miré neuromuskular, frekuencé té€ reduktuar té krizave epileptike
dhe arritje t€ dukshme njohése, vecanérisht né matematiké. Ky rast nénvizon domosdoshmériné e njé
qasjeje gjithépérfshirése, me né gendér pacientin pér trajtim efektiv dhe thekson réndésiné e mbés-
htetjes sé vazhdueshme dhe té individualizuar pér té€ adresuar sfidat e vazhdueshme, veganérisht né
komunikim.

5. Konkluzioni

Fémija ka treguar pérparim t& dukshém né disa fusha pas diagnostikimit dhe trajtimit t& sakté. Eshté
thelbésore t€ vazhdohet me njé€ gasje multidisiplinare pér t&€ adresuar nevojat e tij komplekse dhe pér
t& mbéshtetur zhvillimin e tij t€ métejshém.

Diagnoza e hershme dhe pérfshirja e njé ekipi multidisiplinar t&€ pérqendruar rreth pacientit ¢gojné né
pérmirésime t€ konsiderueshme, edhe né rastet e sémundjeve té rralla dhe t€ rénda gjenetike.

Kombinimi i planeve té€ trajtimit midis terapistéve t€ ekipit rezulton n€ pérparim té konsiderueshém.

Raportimi i rasteve t€ rralla kontribuon né shkencé dhe pérmiréson té kuptuarit e ndikimit té kétyre
patologjive tek pacienti dhe familja
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