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Té dashur prindér/Tutor ligjor,

Ju kérkojmé té pranoni pjesémarrjen né studimin e shpjeguar mé poshté vetém mbasi té keni lexuar me kujdes kété
fleté informative dhe mbasi té keni takuar e folur me mjekun eksperimentues i cili do tju kushtojé kohén e
nevojshme pér t’ju shpjeguar térésisht até gé do t’ju propozohet.

Nése do té déshironi,djali ose vajza juaj mund té marré pjesé né njé studim té AOU Meyer né té cilin Punto Nacsita
(Pika e Lindjes) gjithashtu ka vendosur té jeté pjesé.Né kété studim pérfshihen disa spitale té Rajonit Toscana.Pasi té
keni lexuar kété modul dhe té keni marré pérgjigje pér cdo pyetje tuajén,do t'ju kérkohet té firmosni modulin e lejes
nése vendosni té béni pjesémarrés né kété studim djalin a vajzén tuaj,.

C'faré propozon studimi

Studimi ka si synim té dalloj né fazé fillestare (qé nga lindja) té porsalindurit té prekur nga Leucodistrofia
Metakromatike,njé sémundje gjenetike e rrallé,e karakterizuar nga njé pérkegésim i réndé dhe shumé i shpejté i
sistemit nervor kryesor dhe periferik me ndalimin e shvillimit psiko-motor,kriza epilepsie dhe ataksi.Leucodistrofia
metakromatike béné pjesé né ato sémundje té cilésuara nga depositimi lizomik,shumé nga té cilat i nénshtrohen
screening té detyruara né bazé Ligjit Nazional 104/92 dhe atij Rajonal 909/2018.

Screening neonatal pérfageson njé strument shumé té réndésishém té mjeksisé parandaluese publike e cila bén té
mundur dallimin né ményré té parakohshme,mundésisht né fazé pre-simpotomash,personat né rrezik pér shumé
patologji,duke lejuar fillimin e parakohshém té terapisé mé té pérshtatshme (dietike,vitamina,farmaceutike)me
rrjedhoje modifikime té historisé natyrale té sémundjes dhe njé diagnozé sa mé té pérshtashme pér sémundjen.
Aktualisht diagnoza klinike e Leucodistrofia Metakromatike béhet si rrjedhojé e dyshimeve klinike (shfagja e shenjave
dhe simptomave té sémundjes) dhe prezencé té gjetjeve nga kryerja e Rizonancés Manjetike celebrale.Testi i
konfermés vjen nga analiza gjenetike pér identifikimin e mutacionit té gjenit kodifikues enzima Arisulfatasi A (ARSA).
Njihen katér variante klinike té pércaktuara né bazé té moshés sé fillit té simptomave:forma infantile e vonuar (Late
Infantile,Ll);forma e rinisé sé parakohshme(Early Juvenile,EJ);forma e rinisé sé vonshme (Late Juvenile,Ll);forma e té
rriturve(Adult Disease,AD).Forma e rinisé sé vonushme éshté ajo mé e pérhapura me vdekje mbas 5 viteve sé shfagjes
sé simptomave té para.
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C’faré terapishé jané sot té disponueshme pér laleucodistrofia metakromatike?

Deri pak para kohésh nuk ishte e mundur asnjé lloj terapie pérvegse terapive sintomatike té
mbéshtetjes.Megjithaté,studime té fundit kané treguar gé trapianti i qelizave staminale ematopoitike éshté né
gjéndje té vonojé fillimin ose té ngadalésojé progresimin e sémundjes mbi té gjitha né formén e rinis sé vonshme osé
té té rriturve,né fasé asintomatike.Gjithashtu studimet kané treguar efektivitet té kurave eksperimentale pér
leucodistrofia metakromatike ndér té cilat terapia enzimatike zévendésuese intratekale dhe terapia gjenetike me
geliza staminale ematopoitike.Prané I'lstituto Tiget San Raffaele né Milano u nis dhe u pérfundua njé studim klinik pér
terapi gjenetike me geliza stanimale ematopoitike né paciente té diagnostikuar me leucodistrofia metakromatike, né
pacienté né té cilét akoma nuk jané shfaqur simptomat né formén infantile té vonshme ose rinis sé parakohshme dhe
né pacienté me manifestime klinike té parakohéshme té sémundejs té prekur nga forma e rinisé sé parakohéshme.Né
studimet klinike,terapia gjenetike me geliza staminale ka treguar mé efikacitet né pacinté té cilét akoma nuk kané
simptoma.Mbasi kané marré mjekimin,reagimet e tyre pérsa i pérket funksioneve konjitive dhe motorie kané
géndruar pothuajse té njéjta me ato té bashkémoshataréve té shéndetshém né periudhén e vézhgimit.

Duke paré rezultatet,Agjencia Europiane e Barnave (EMA)dhe mé pas né maj té 2022,Agjencia Italiane e Barnave
(AIFA) kané aprovuar komercializimin e produktit mjekésor té terapisé gjenetike,e cila gjéndet e disponueshme né Itali
me emrin Libmeldy.

C'faré sjell marrja pjesé né studim?

Nése vendosni té merrni pjesé né studim do té kryhen disa analiza specifike mbi disa molekula,té quajtura sulfatide,qé
pjesén mé té madhe té rasteve mblidhen né gjakun e pacientéve té prekur nga leucodistrofia metakromatike.Testimi
do té kryhet mbi pikat e gjakut kapilar(Dried Blood Spot) té marra nga themra e té porsalindurit pér screening
neonatal té detyrueshme e té parashikuara né nivel nacional dhe rajonal(qgé gjithsesi kryhen si kontroll rutine). Fémija
nuk do ti nénshtrohet shpimesh apo analizash té tjera gjaku specifike pér studimin.Studimi do ti propozohet té gjithé
té lindurve né Rajonin Toscana dhe do té zgjasé 3 vite.

C’faré do ti ndodh kampionit biologjik té djalit/vajzés soné?

Kampioni i gjakut i djalit/vajzés suaj do ti dérgohet pér tu analizza prané Laburatorit Screenig AOU Meyer,si pika
riferuese rajonale pér diagnostikimin e sémundjeve metabolike.Kampionet do té ruhen pér 10 vite nga fundi i studimit
nén pérgjegjesiné e Prof. Giancarlo la Marca,Pérgjegjés i Laburatorit Screening dhe promotor pér studimin..Mbas késaj
periudhe kampionet shkatérrohen.

Keni té drejtén e kérkesés sé shkatérrimit té kampionit té& marré né ¢do lloj momenti..Kané té drejté té marrin pjesé
né kampionin e fémijés suaj njé numér shumé i limituar personash,té autorizuar nga Promotori.

Si do té informohemi mbi rizultatin e testit pér leucodistrofia metakromatike?

Rezultaltatet e testit té screening do té jené té disponueshme brénda shtaté ditéve pune nga dita e marjes sé
kampionit.

Né rast negativiteti té testit,né analogji me ¢'faré ndodh pér té gjitha screening neonatal té detyrueshme,nuk
parashikohet komunikim dhe/apo rivalutim.Né rast pozitiviteti té testit screening apo rezultat i dyshimté né
kampionin e paré té gjakut, éshté parashikuar njé algoritém konferme qé parashikon vénien né kontakt me ju prindér
pér té kryer njé tjetér marrje gjaku prané pikés ku ka lindur i mituri gjithmon duke marré pika gjaku né thembrén. Né
rast pozitiviteti edhe né kété test té dyté do té drejtoheni né AOUMeyer pér njé takim me pediatér gé do ti kryejné
vizita fémijés suaj dhe do ti béjné njé analizé gjenetike gjaku si fémijés por edhe ju prindérve nga e cila konfermohet
prekja nga leucodistrofia metakromatike,analizé té gjeneve ARSA,qgé kryhet gjithmoné prané AOUMeryer (Laburatori i
Biologjisé Molekolare té Sémundjeve Neurometabolike).Mjekét e géndrés do t'ju japin té gjitha informacionet e
nevojshme.

Pér efekte finalizimi té screening,testi mund té |éré vénd,gjithashtu,lajmeve té pa pritura,do té thoté gé mund edhe té
senjalizohen dyshime té njé patologjie tjetér nga ato qé nuk jané ekzaminuar por qé rezultojné nga testi i béré.
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Edhe né kété rast mjekét e AOU Meyer do t’ju japin té gjitha informacionet e nevojshme para se té kryejné analiza
diagnostikuese mé té detajuara pér té konfermuar ose pérjashtuar dyshimet mbi sémundjen.

Si té sillemi nése fémija yné duhet té jeté i prekur nga leucodistrofia metakromatike?

Nése fémiija do jeté i prekur nga forma infantile e vonshme ose rini e parakohéshme,pa manifestime klinike té
sémundjes,mund té jeté i kandiduar pér té kryer terapiné gjenetike prané Spitalit San Raffaele té Milano,né rast
formash té tjera,do té ndiget pér periudha semestrale prané Spitalit Meyer pér vlerésimet klinike dhe strumentale té
nevojshme si edhe pér vlerésimet e sémundjes.

Té mirat qé sjell marrja pjes né kété studim

Diagnostikimi i hershém i leucodistrofia metacromatike mbi té gjitha né format mé té renda,lejon nisjen e njé itinerari
trajtimesh specifike né ményré gé té ul rrezikun e pérkegésimit té€ sémundjes.Né raste té tjera gjithsesi éshté e
réndésishme marrja pérsipér pér ti dhéné trajtimet klinike dhe asistenciale specifike.

Rrezige té mundshme qé mund té sjellé marrja pjesé né studim

Nuk jané parashikuar rrezige fizike té drejtpérdrejta gé mund té sjell marrja pjesé né kété projekt,duke géné se edhe
kampioni i gjakut gé meret pér studimin nuk éshté asgjé mé tepér se ai qé meret respektivisht edhe pér screening
neonatal té detyruar.

C’faré ndodh nése vendosni té mos merrni pjesé né kété studim

Marja pjesé né studim éshté totalisht né ményré vullnetare.

Nése do té vendosni té€ mos béni pjesé té studimit fémijén tuaj,nuk duhet té jepni asnjé shpjegim dhe nuk do té
ndryshojé asnjé gjé mbi rrugézimin mjekésor qé do té ndjek né pikén ku ka lindur fémija.

Si do té ruhen té dhénat personale té identitetit té fémijés suaj

Pér sa i pérket trajtimit té té dhénave personale,né respekt né c’faré éshté parashikuar nga normativa né akt i ruajtjes
sé té dhénave personale,né bazé té artikullit 13 dhe 14 té Rregullores U.E t& 27/04/2016,n.679 (Regolamento generale
sulla protezione dei dati personali GDPR),té dhénat tuaja dhe kampionet biologjike té fémijés suaj do té trajtohen
vetém nése jané té domosdoshme pér objektivin e studimit dhe ju informojmé direkt qé Pérgjegjés i trajtimit té té
dhénave éshté Azienda Ospedaliero Universitaria Meyer e Firenze (me titullin Promotor dhe eksperimentues
kryesor),dhe Pika e Lindjes qé do té nominohet,né bazé té artikullit.28 té GDPR,gjithashtu Pérgjegjés pér trajtimin. Né
sintezé disa informacione esenciale.

I. Pérgjegjés pér Trajtimin dhe ruajtjen e té dhénave personale
Pérgjegjés pér trajtimin éshté Azienda Ospedaliero Universitaria Meyer,me qgéndér ligjore né Viale Pieraccini n. 24,
50139 - Firenze, PEC meyer@postacert.toscana.it. Eshté nominuar,né bazé té art. 37 t& GDPR,Azienda Ospedaliero

Universitaria Meyer Pérgjegjési pér Ruajtjen e té Dhénave personale(RPD),né shérbimin tuaj pér ¢do paqgartési né
adresén e postés elektronike: privacy.dpo@meyer.it.

Il.Finalizimi dhe Katégorité e té dhénave té Trajtimit
Trajtimi i té dhénave personale do té kryhet:
a) Pér kryerjen e studimit né fjalé
b) Pér gjetjen e diagnozés,asistencés ose terapisé shéndetésore,né rast se testi rezulton pozitiv
Kryerja e studimit vendos trajtimin e kategorive té mé poshtme pér sa i pérket té dhénave té Iéna nga JU:
e Té dhénat té pérgjithshme (psh. Té dhénat anagrafike dhe kontakte) ku pérfshihet edhe numri identifikativ
personal.
e Kategorité e vecanta té té dhénave personale si né art.9 té GDPR(psh.té dhéna mbi gjéndjen
shéndetésore)dhe té dhéna gjenetike(mé sakt té dhéna qé kané té béjné mé karakteret trashéguese té njé
individi).
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lll. Baza juridike e trajtimit dhe Natyra e pércaktimit

Baza juridike e trajtimeve té sipér pérmendura duhet rigjetur mbi té gjitha né konsensusin,né bazé té art.9,pika 2°
shkronja. a) té Rregullores.Marrja pjesé né studimin né fjalé béhet né ményré vullnetare dhe konsensusi i trajtimit me
finalizimet e sipérpérméndura éshté i liré dhe fakoltativ,mos pranimi nuk do té mohojé té drejtén pér té pérfituar nga
shérbimet e tjera mjekésore té pérfshira né entin ku kuroheni.Megjithaté,éshté e nevojshme té nénvizohet fakti qé
konsensusi pér finalitetin qé flitet né pikén Il.a éshté i nevojshém pér té marré pjesé né studimin né fjalé dhe nése nuk
jané dhéné té gjitha té dhénat dhe kampioni biologjik i kérkuar nuk do té jeté e mundur marrja pjesé né kété
studim.Né rast pozitiviteti té testit té kryer si¢ pércaktohet né pikén Il.b,dhe nése edhe nése gjéndja e lejon,do té keni
mundési té zgjidhni gé fémija té marré trajtimet teraupeutike prané Spitalit San Raffaele né Milano.

Gjithashtu do t’ju kérkohet direkt konsensusi pér komunikimin e té dhénave nga AOU Meyer-Spitalit San Raffaele té
Milano,i cili nga ai moment do té jeté titullar autonom i trajtimit.Mundet gjithashtu té jeté i nevojshém njé komunikim
i rezultateve nga ana e Pérgjegjésit té trajtimit (AOUMeyer) Pikés sé Lindjes pér té kryer kérkesén e asistencés
shéndetésore té pacientit dhe pér ¢’ka detyron ligji né fjalé mbi ruajtjen e dokumenteve administrative dhe
shéndetésore.

IV. Ményrat e trajtimit
Finalizimet ,si né pikén ll,parashikojné mbledhjen e té gjitha té dhénave,regjistrimeve,bisedave dhe dorézimin e té
dhénave personale si né fleté por edhe né ményré informatike té renditura me njé llogjiké shume precize,dhe
gjithsesi,né ményré qé té garantojné siguriné dhe konfidencialitetin e té dhénave né bazé té art.32 té GDPR.
Pérgjegjési,pér aktivitetin e mbledhjes sé kampionit biologjik dhe té konsensusit pér studimin,do ti mbéshtetet
ndihmés sé pikave té lindjes qé pércaktohen edhe né protokollin e studimit dhe qé paraprakisht do té nominojné
pérgjegjés té trajtimit né bazé té art.28 té GDPR.
Subjektet e ngarkuar me detyrén e trajtimit té té dhénave,do ti kushtojné kujdes té vecanté ndarjes sé té dhénva gé
jané mbledhur me synim mjeksor/klinike nga ato té& mbledhura pér finalizime eksperimentale né respekt té ruajtjes sé
té drejtave dhe dinjitetit té pacientit.

V. Kategorité e subjekteve té ciléve mund ti komunikohen té dhénat
Drejtori mundohet té mos shpérndajé té dhéna delikate dhe gjenetike dhe té mos pérdoré kampionet biologjike pér
finalitete té ndryshme nga ato qé pérménden né pikén II.
Drejtori,me konsensusin tuaj pér marrjen pjesé né studim,do té kryejé testin prané laburatorit té tij té Screening
Neonatale, Biokimike dhe Farmaceutik.
L’AOU Meyer nuk do té pérdoré kampionet pér synime té tjera qé nuk jané té pérméndura né protokollin e studimit
dhe do mundohet gjithashtu té komunikojé,subjekteve té treté dhe komunitetit shkencor,vetém té dhéna né forma té
agreguara dhe né ményré anonime.
Té dhénat gé do té merren nga risultatet e testit gjenetik,nésé sjellin njé beneficitet konkret e té drejté pér sa i pérket
terapisé,parandalim ose vénie né dijeni té gjéndjes suaj shéndetésore né njé té ardhme,do t’ju komunikohen
drejtperdrejt juve,vetém me konsensusin tuaj mund té komunikohen subjekteve té tjeré ose ti komunikohen
Pérgjegijésit té Trajtimit (Ospedale San Raffele té Milano)

VI. Ruajtja e té dhénave personale
Té dhénat e |éna nga JU do té ruhen pér harkun kohor té nevojshém pér té arritur né finalitetin pér té cilén u
mblodhén e trajtuan. Provézat e gjakut do té ruhen pér njé periudhé kohore prej 10 vitesh,periudhé e nevojshme pér
té kryer té gjitha kontrollet dhe verifikimet e gjéndjes shéndetésore té té porsalindurit

Pérsa i pérket té dhénave té nxjera nga studimi do té ruhen sic edhe éshté parashikuar né ligjin né fjalé.
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VII. Trasferimi Extra UE i té dhénve personale
Té dhénat e studimit nuk do té nxirren jashté shteve gé nuk béjné pjesé né Bashkimin Europian.

VIII. Ushtrim i té drejtave

Mund té ndérhyni né té drejtat e Juaja si¢ cilésohet edhe né art.15-21 té rregullores (BE)2016/679,ndér té cilat e
drejta pér té pasur akses né té dhénat tuaja personale,korrigjim ose fshirje té tyre,limitimin e trajtimit gé ka té béjé
me ju,kundérshtimin e trajtimit dhe spostimit té té dhénave.Theksojmé gjithashtu qé,¢do konsensus i dhéné mund té
higet ose revokohet né ¢cdo moment pa sjellé asnjé disavantazh ose paragjykuar ligishmériné e trajtimit té bazuar mbi
konsensusin e dhéné para revokimit.Né momentin qé do té vendosni té revokoni konsensusin e trajtimit té té dhénave
gé kané si finalizim até ¢faré pérméndet né pikén Il.a,mund té merrni kampionin biologjik té shkatérruar dhe té
dhénat gjenetike gé kané lidhje me ju do té fshihen,késhtu gé,né fillim ose né vijim té trajtimit,kampioni ose
informacioni nuk mund ti kalohet mé askujt, personi té identifikuar ose té paidentifikueshém, pérvecg rasteve kur
fshirja e té dhénave ndérhyn réndé né vazhdimin e synimit té studimit. Rastet relative me ushtrimin e kétyre té
drejtave mund ti paraqiten Pérgjegjésit pér mbrojtjen e té dhénave personale duke i dérguar njé email né adresen
privacy.dpo@meyer.it ose duke i shkruajtur Drejtorit té trajtimit né adresén e pérméndur né pikén I.

Si pérfundim,nése JU mendoni qgé trajtimi i té dhénave personale té fémijés suaj nuk respektohet si¢ parashikohet né
Rregulloren (BE) 2016/679 ose té legjislacionit 196/03,keni té drejté té béni njé ankesé Garantuesit,si¢ parashikohet
né art.77 té Rregullores sé cituar,ose ti drejtoheni njé selie gjyqésore (art. 79 i rregullores).

Informacione té métejshme

Nuk jané té parashikuar shpenzime té tjera nga ana juaj pér marrjen pjesé né kété studim dhe nuk do té merrni asnjé
konpensim ekonomik ekstra nga marrja pjesé né studim.Studimi éshté redaktuar né konfermitet me Norme di Buona
Pratica Clinica dhe me Dichiarazione di Helsinki, éshté aprovuar nga Comitato Etico i Rajonit Toscana Sezione
Pediatrica.

Pér informacione té métejshme dhe pér detaje mbi projektin e kérkimit ose nése doni té térhigni konsensusin né
studim dhe/ose té shkatérroni kampionin biologjik té fémijés Suaj,mund té kontaktoni né:

Tel: 055-5662988

Email: giancarlo.lamarca@meyer.it



