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Merlini eshte nje mace e lezetshme.
Ai jeton ne nje fshat te Afrikes se
Jugut me nenen e tij, nje luaneshe
e bukur me gezof ngjyre mjalti.
Nena e Merlinit e do shume ate. Por
Merlini nuk duket si kelysh luani i
zakonshem! Ai madje nuk duket as
si nje mace e zakonshme! Ai shpesh
merr veshtrime armigesore dhe
komente keqdashese nga te tjeret,
sepse ai eshte ndryshe!



Nje dite, Nena Luaneshe i thote
Merlinit:
“Le te shkojme dhe te vizitojme
te mencurin! Ai do te na tregoje
se ¢fare lloj maceje je ti!”

Te mengurin e njohin te gjithe ne
fshat. Ai eshte i respektuar per
njohurite dhe largpamesine e tij te
madhe. Ai zakonisht i ka te gjitha
pergjigjet dhe mund te zgjidhe
shumicen e problemeve.



I menguri, nje majmun plak, e
shikon Merlinin me kujdes. Ai mbetet
pak i hutuar. Fillon te mendoje,

duke shfletuar nje nga librat e tij
te shumte. Ai e veshtron perseri
Merlinin.

Pas disa minutash thote:

"Nuk e di! Nuk kam pergjigje.
Keshilla ime eshte te udhetoni.
Eksploroni fshatra dhe vende te
tjera. Shkoni dhe takoni specie te
tjera. Me ne fund ndoshta do te

gjeni pergjigjen.”



Nena Luaneshe dhe Merlini u nisen
ne nje fshat gepardesh disa kilometra
larg.

“"Kerkoni dicka?” i pyeti nje
gepard i ri, kurioz per dy te
panjohurit.

“Erdha per te pare nese keni nje
gepard ne fshatin tuaj qe duket
si djali im,” u pergjigj me shprese
Nena Luaneshe.
Gepardi, i cili beson se eshte me i
mire se gjithe te tjeret, e shikoi
Merlinin dhe tha:
"Sigurt ge jo!” Ju mund té shihni
se ai nuk ka njolla! Djali juaj nuk
eshte nje gepard!”



Nene Luaneshe dhe Merlini u nisen
perseri. Kete here ata udhetojne per
ne fshatin e karakaleve. Udhetimi
eshte i gjate. Ata jane shume te
lodhur. Nena Luaneshe mendon te
hege dore. Por ajo nuk mundet. Ajo
duhet te zbuloje pse Merlini eshte
ndryshe. Ajo deshiron ge Merlini te
rritet me mace te tjera qe jane te
njejta me te. Pas shume ditesh ecje,
arriten ne fshatin e karakaleve.



“Pershendet je, mé vjen keq ge ju
shqgetesoj. Une kerkoj nje mace
qe duket si djali im” thote Nene
Luanesha.

Nena karakal e shikon Merlinin per
nje kohe te gjate. Ajo pergjigjet me
nje ze te bute dhe te sjellshem:
“Ai ka veshe te mprehte si ne,
por kjo eshte e gjitha. Ai nuk i
takon llojit tone”.



Nena karakal e shikon Merlinin dhe
buzeqesh ne mendime.

"Ti je i vecante. Kjo eshté shume
e veshtire per t'u gjetur! Ti je
vertet special!”

Fjalet e saj jane te perzemerta dhe

te kujdesshme kurse Nena Luaneshe
ndihet e ngushelluar.

Nena karakal ka te drejte, mendon
ajo. Merlini eshte i vecante. Pasi
thane lamtumire, Nene Luaneshe dhe
Merlini vazhduan udhetimin e tyre.



Nena luaneshe kerkon nje pergjigje Merlini nuk eshte leopard. Ai nuk

per dite, jave dhe muaj. Ata eshte nje mace serval. Ai nuk eshte
udhetojne nga fshati ne fshat, nga as nje mace e eger afrikane. Nena
vendi ne vend. Cdo mace ka te luaneshe nuk di ku te shkoje apo
njejten pergjigje: Merlini nuk eshte cfare te beje. Keshtu, ajo endet

nje prej tyre. neper shkurret afrikane me Merlinin,

duke shpresuar se dikush mund t'i
ndihmoje.



Nje mengjes, ndersa nene e bir
pushojne ne trungun e nje peme,
ndodh nje mrekulli. Nje rinoceront u
afrohet ngadale.

"Pérshendet je! Kam déegjuar per
ju te dy dhe historine tuaj te

mrekullueshme. Mendoj se mund
t'ju ndihmoj”, thote rinoceronti.

Nena luaneshe dhe Merlini e ndjekin
ne fshatin e tij. Atje, ata arrijne ne
nje strehimore.



Rinoceronti migesor eshte pronari i
strehimores. Ne strehimore jetojne 15
kafshe te braktisura. Rinoceronti po
Kujdeset per te gjithe ata.

"Me ndigni. Uné dua t'ju
prezantoj me dike!” thote
rinoceronti.

Per habine e saj te madhe, Nene
Luanesha zbulon nje mace ge duket
pikerisht si Merlini!



Kjo mace eshte pak me e vjeter se
Merlini. Gezofi i tij eshte gjithashtu
gri, dhe ai ka veshe te mprehte. Ai
gjithashtu ka veshtiresi ne vrapim.
Njelloj si Merlini. U nda nga grupi

i tij disa vite me pare, pasi ge nuk
mundej te vazhdonte me ta. Por tani
ndihet shume mire ne strehimore.



Ka gene nje rrugetim i gjate dhe i
lodhshem. Por Nena Luaneshe me
ne fund ka gjetur ate ge ka kerkuar.
Tani ajo e kupton dhe e di ge: Merlini
eshte i vecante. Ai eshte unik. Dhe ai
do te mbetet i tille per tere jeten e
tij. Por tani, ai nuk eshte i vetem.



Pér gabimin diagnostik

Gabimi diagnostik i referohet periudhés gjaté sé cilés pacienti pret njé
diagnozé. Mund té zgjasé vecanérisht gjaté né rastin e sémundjeve té rralla
qé prek 3 milioné njeréz né Francé. Gabimi diagnostik mund té jeté shkaku
i njé vuajtje té vérteté pér pacientét dhe familjet e tyre, té cilét shpesh nuk
ndihen té dégjuar as té kuptuar. Jeta private, sociale ose profesionale mund
té ndikohet réndé, duke guar né izolim.

Roli i Qendrave té Referencés dhe Qendrave t€ Kompetencés éshté
thelbésor. Si shtylla né luftén kundér gabimeve diagnostike, kéto gendra
luajné njé rol ky¢ duke konfirmuar diagnozén, té cilén ata e japin né
shumicén e rasteve. Identifikimi i Shkakut gjenetik i njé sémundjeje té
rrallé éshté njé hap thelbésor né ndjekjen mjekésore, parandalimin e
komplikimeve, zhvillimin e strategjive terapeutike té personalizuara dhe
ofrimin e késhillimit gjenetik. Pérparimet shkencore né fushén e analizés
gjenetike né vitet e fundit, dhe né vecanti, ardhja e eksomeve me fuqi té
larté dhe sekuenca e gjenomit, kané béré té mundur té diagnostikohen
shumé pacienté gé kané gené né harresé diagnostike, ndonjéheré pér vite
me radhé dhe mbetet njé shpresé e vérteté pér té gjithé pacientét gé ende
jané duke kérkuar njé diagnoze.

Rreth Autorit

Sekretarja mjekésore, Sonia Goerger, ka pritur dhe ka takuar pacienté té
shumté gé ballafagohen me gjenetiké pér shumé vite. Ky komunikim e
frymézoi até pér té krijuar kété seri librash Fémijét e Gjenetikés. Librat
brenda kétij koleksioni trajtojné sfidat me té cilat mund té pérballen kéta
pacienté pér c¢do dité, e shkruar me fjalé té thjeshta dhe me personazhe té
dashur.

Rreth llustratorit

Njé dizajner grafik prej disa vitesh, Elodie Garcia éshté njé autore dhe

ilustruese e librave pér fémijé dnhe komikeéve. Delikatesa e linjés sé saj i lejon
asaj t'u gaset, né ményré té buté, temave té véshtira. Duke ilustruar seriné e

librave Fémijét e gjenetikés, ajo shpreson té ndihmojé familjet qé pérballen
me sémundie té rralla.

Rreth Shogatés ARGAD

Shogata pér Kérkime né Gjenetiké dnhe Mbéshtetje pér Familjet dhe
Profesionistét e Dizhon-Burgonjé (ARGAD) éshté njé shogaté jofitimprurése
sipas ligjit t€ 1901, e krijuar né shtator 2010.

ARGAD angazhohet né njé séré aktivitetesh:

e Pérmirésimi i pritjes dhe kushteve té kujdesit pér pacientét me
sémundije té rralla né Burgundy, né Qendrén e Gjenetikés té Dizhonit
CHU;

e Rritja e ndérgjegjésimit té profesionistéve shéndetésoré né rajonin e
Burgundisé, dhe né mesin e publikut té gjeré né lidhje me sémundijet e
rralla;

e Kontributi né trajnimin mé té miré té profesionistéve shéndetésoré té
pérfshiré né sémundije té rralla;

¢ Dhe, duke mbéshtetur aktivitetet kérkimore klinike dhe biologjike né
fushén e mutacioneve gjenetike té lidhura me anomalité zhvillimore dhe
paaftésité intelektuale né Burgundy.

Pér té mbéshtetur Shogatén ARGAD dhe misionin e saj, vizitoni:
hitp://www.translad.org/

Rreth Fondacionit Ipsen BookLab

Transmetimi i vérteté i shkencés tek publiku éshté kompleks, sepse
informacioni shkencor shpesh éshté teknik dhe gon né pérhapjen e
informacionit té pasakté. Né vitin 2018, Fondacioni Ipsen themeloi BookLab
pér té adresuar kété nevojé. Botimet e BookLab krijohen né bashképunim
midis shkencétaréve, mjekéve, artistéve, autoréve dhe fémijéve. Duke
ekzistuar né formate letre dhe elektronike, dhe né disa gjuhé, BookLab
ofron libra né mé shumé se 50 vende, pér njeréz té té gjitha moshave dhe
kulturave. Botimet e Fondation Ipsen BookLab u ofrohen falas shkollave,
bibliotekave dhe njerézve g€ jetojné né situata té pasigurta. Bashkohu me
ne! Qasuni dhe shpérndani librat tané duke vizituar www.fondation-

Ipsen.org.
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Diagnoza e vonuar eshte shkaterruese
per personat me semundje te
rralla dhe familjet e tyre.

Per te kuptuar dallimet e djalit te saj,
Nena Luaneshe udheton pa pushim
neper savanen afrikane.

“Femijét pérballen me shumeé sfida né jetén e tyre.
Sémundija éshté e véshtiré té diskutohet. Kéta libra shpjegojné se ¢do fémijé éshté
i fugishém dhe se shpirti i tyre éshté mé i madh se ¢do sémundje.”

—James A. Levine
MD, PhD, Professor, Fondation Ipsen, President
www.fondation-ipsen.org
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