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ستعواضى في مرضى جوشر بأستخدام العضلیة و الھیكلیة بعد العلاج الانزیمى الأتقییم الاستجابة المبكرة 
  یسيلى الفحص بأستخدام الرنین المغناطنظام تققیم درجة عبء نخاع العظام المعتمد ع

  ھبھ أحمد العوضى /د،شوقى احمد الكیال  తىان /د،محمد محمد صفاء الدین عرفة  /د

  :مقدمةال 

خلایا  يمرض جوشر ھو مرض وراثي نادر ناتج عن نقص الإنزیمات اللیزوزومیة التي تؤدي إلى تراكم الغلوكوز  ف  
من في وقت مبكر  تتراوح ظھورھا مختلفة أعراضبما في ذلك نخاع العظم ، مما یؤدي إلى ظھور  الجھاز البطاني الشبكي

  .من مرحلة الطفولة إلى وقت متأخر من مرحلة البلوغ مع مضاعفات سریریة خفیفة إلى حادة قد تنتھي بالموت

 .من مرض جوشر وقد یسبب إعاقة ملحوظة للمرضى الثالثالعضلات والعظام أمر شائع في النوع الأول والنوع  اصابة 
   .العمر المتوقعتقلیل تطور المرض وتحسین متوسط الانزیم البدیل الى  ج كعلاجالجدیدة للعلا قتھدف الطر  .غیر المعالجین

  :والطرق ىالمرض

من مرض غوشیھ لتقییم الاستجابة العضلیة الھیكلیة المبكرة بعد ) إناث ٥ذكور ، و  ٥(حالات  ١٠ علىأجریت الدراسة 
تم تقییم شدة المرض باستخدام و كذلك  .التقنیات الجزیئیةتم تشخیص جمیع الحالات عن طریق و .(ERT) إنزیم  العلاج ببدائل

    .القائم على التصویر بالرنین المغناطیسيالعظم  نظام تسجیل عبء نخاع

  : النتائج

ا ھيو . ٤٫٢٢± سنوات  ٧٫٦عمر التشخیص كان متوسط  ً التي كانت    D409H Homo  كانت طفرة الجین الأكثر شیوع
على الرغم من أنھا كسور شائعة عند ( البدیل العلاج بالانزیمأظھرت حالتان حدوث كسور قبل  وقد .حالات ٥موجودة في 

ولم تظھر  ٢٠١٧منذ عام  بالانزیم البدیلبدأت جمیع الحالات العلاج . ، وحالة واحدة مصاحبة لجنف الظھر القطني )الأطفال
والتي تحسنت خلال شھر  الوركفي مفصل  مشكلة  الىحالة واحدة فقط  تعرضتأي حالات كسور أو أزمات عظمیة ، و

عظم في  ( ١١  نقاطال مجموعوكان متوسط . تم العثور على تسلل نخاع العظم في جمیع المرضى). الورك العصبي(واحد 
   )نقطة ١٣إلى  ٧تتراوح من (  )الفخذ والعمود الفقري

   :الخلاصة

یة من مضاعفات الھیكل العظمي الشدیدة وتحسین نوعیة الحیاة في المرضى ھو علاج فعال في الوقابالانزیم البدیل إن العلاج 
 ھو طریقة مبسطة لتقییم تسلل نخاع العظم في BMBمتابعة المرضى الذین یستخدمون نظام تسجیل . جوشرالذین یعانون من 

  .مرص جوشر
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