
 
 
 

 
  
  
  
 

  جامعة الفیوم –كلیة الطب 
  قسم الأطفال

 

  
  :عنوان البحث

  
 درجѧةبعد العلاج ببدائل الإنѧزیم فѧي مѧرض جوشѧر باسѧتخدام  والعظامعضلات لتقییم الاستجابة المبكرة ل
  دة على التصویر بالرنین المغناطیسيعبء نخاع العظام المعتم

  
  
  

  : الملخص العربي
 

ھو مرض وراثѧي نѧادر نѧاجم عѧن نقѧص إنѧزیم اللیزوزومѧي الѧذي یѧؤدي إلѧى ) GD(مرض غوشر : مقدمة
بما في ذلك نخاع العظام ، مما یѧؤدي ) RES(تراكم الجلوكوسیربرویدس في خلایا النظام الشبكي البطاني 

الطفولة إلى وقت متأخر خلال مرحلѧة البلѧوغ مѧع متغیرة تختلف من وقت مبكر خلال مرحلة  اعراضإلى 
والنѧوع  ١تورط العضلات والعظام شائع في النѧوع . مضاعفات سریریة خفیفة إلى شدیدة قد تنتھي بالموت

تھѧدف الطرائѧق الجدیѧدة للعѧلاج . مرض غوشر وقد یسبب إعاقة ملحوظة للمرضى غیر المعѧالجینمن   ٣
ال الإنѧزیم المعیѧب لتقلیѧل تطѧور المѧرض وتحسѧین متوسѧط العمѧѧر إلѧى اسѧتبد) ERT(كعѧلاج بѧدیل للإنѧزیم 

من مѧرض غوشѧر ) إناث ٥ذكور و  ٥(حالات  ١٠أجریت الدراسة بین : طرق البحثو ىالمرض. المتوقع
تѧم تشѧخیص جمیѧع الحѧالات ). ERT(لتقییم الاستجابة العضلیة الھیكلیة المبكرة بعد العѧلاج ببѧدائل الإنѧزیم 

تѧم تقیѧیم شѧدة المѧرض باسѧتخدام نظѧام تسѧجیل عѧبء نخѧاع العظѧام ). DBS(جزیئیѧة عن طریق التقنیѧات ال
)BMB (ائج. القائم على التصویر بالرنین المغناطیسيѧخیص  :النتѧر التشѧط عمѧان متوسѧنوات  ٧٫٦كѧس ±

. حѧالات ٥التѧي كانѧت موجѧودة فѧي  homozgous D409Hكانت الطفѧرة الجینیѧة الأكثѧر شѧیوعا . ٤٫٢٢
ومѧع ذلѧك ، لѧم یكѧن . ، وحالة واحѧدة قѧدمت مѧع الجنѧف الظھѧري القطبѧي ERTور قبل أظھرت حالتین كس

ولم تظھر أي حالات كسѧور أو  ٢٠١٧منذ  ERTبدأت جمیع الحالات . GDكلاھما مرتبطا بشكل كبیر بـ 
كبیѧر بمѧرض غیر مرتبطѧة بشѧكل  دخفصل الفي مفأزمات في العظام ، اشتكت حالة واحدة فقط من مشكلة 

كان . تم العثور على تسلل نخاع العظام في جمیع المرضى. التي تحسنت في غضون شھر واحدووشیر غال
 . نقطѧة ١٣إلѧى  ٧، تتѧراوح مѧن  ١١والعمѧود الفقѧري القطنѧي  BMB (femora)متوسѧط مجمѧوع نقѧاط 

ھو علاج فعال في منع المضاعفات الھیكلیة الشدیدة وتحسین نوعیة الحیѧاة فѧي المرضѧى  ERT: جالاستنتا
ھѧو طریقѧة مبسѧطة لتقیѧیم  BMBمتابعة المرضѧى الѧذین یسѧتخدمون نظѧام تسѧجیل . GDلذین یعانون من ا
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