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الإرشادات التوجيهية 
للرعاية السريرية

ما يحتاج المر�ض والعائلات إلى أن يكونوا على 
ض  دراية به بخصوص الأمراض المرتبطة بالج�ي

RYR-1
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 : ير�ج قراءة إخلاء المسؤولية التالىي
المعلومات والنصائح المنشورة أو المتاحة ضمن "الإرشادات التوجيهية للرعاية السريرية" لا يقصد بها أن تحل محل خدمات 

ي الأخذ بهذه النصيحة مع النصيحة الطبية 
. ينب�غ غ طبيب ومريض. وهي لأغراض تعليمية فقط لا غ�ي الطبيب، ولا أن تمثل علاقة ب�ي

ي قد تتطلب   فيما يتعلق بالأعراض ال�ت
ً
ي كل الأمور المتعلقة بصحتك، وخاصة

ه �غ جنبًا إلى جنب من طبيب ممارس للطب تستش�ي
 للمعلومات المقدمة ضمن هذا الكتيّب يدخل ضمن مسؤوليتك وحدك. 

ً
التشخيص أو العناية الطبية. وأي إجراء من طرفك استجابة

ي عليك استشارة مقدم 
غ RYR-1، فينب�غ ي ذلك الأمراض المرتبطة بالج�ي

ي النهاية، إن خطرت لك مخاوف بخصوص صحتك، بما �غ
و�غ

الرعاية الصحية. 

 : ي
 تم آخر تحديث �ض

أغسطس 2020
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تيّب ليصدر لولا 
ُ
 لم يكن هذا الك

المنحة السخية من

 Oscar and Elsa Mayer مؤسسة 
Family Foundation
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إقرارات
تبدي مؤسسة RYR-1 Foundation خالص امتنانها للأفراد الذين راجعوا الإرشادات التوجيهية للرعاية السريرية 

ورية لإنشاء هذا الكتيّب. شكرًا لكم! وقاموا بتحريرها. فقد كانت إسهاماتهم �ض

RYR-1 Foundation غ صندوق مؤسسة * أم�ي
RYR-1 Foundation مستشار مؤسسة **

RYR-1 Foundation عضو المجلس العلمي الاستشاري لمؤسسة ***

تشكر مؤسسة RYR-1 Foundation د. Oscar “Hank” Mayer لتشجيعه ومشورته وتوجيهاته بخصوص إنشاء 
قدّر آخر 

ُ
ي نجاح المؤسسة بالعديد من الطرق، ونحن ن

دليل الإرشادات التوجيهية للرعاية السريرية. وقد أسهم د. Mayer �غ
دعم له فيما يتعلق بمساعدتنا على إصدار دليل الإرشادات التوجيهية للرعاية السريرية. كانت آراؤه طيلة تلك العملية لا تُقدر 
بثمن. ومؤسسة RYR-1 Foundation ممتنة إلى أقصى حد كذلك لدكتور Mayer، ونحن محظوظون للغاية لتعاونه معنا 

.#StrengthInNumbersRYR1

)MA( ماجست�ي الآداب ،Rachel Bronstein
Michael Brucker، معالج طبي�ي )PT( وحاصل على 

ي القوة والتكيّف المُجاز 
دبلوم العلاج الطبي�ي )DPT( وأخصا�ئ

)CSCS(
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CCC-( ي علم أمراض اللغة والتخاطب
شهادة الكفاءة السريرية �غ

)SLP
***)PhD( دكتوراه ،Robert T. Dirksen

***)PhD( ودكتوراه )MD( دبلوم الطب ،James Dowling
)OT( معالجة وظيفية ،Sarah Foye

Lindsay Goldberg، ممرضة مسجلة، وحاصلة على 
*)BSN( بكالوريوس علوم التمريض

Michael Goldberg، دبلوم الطب )MD( وماجست�ي 
*)MPH( الصحة العامة

Morton Goldbergk، دبلوم الطب )MD( وزمالة الكلية 
*)FACS( غ الأمريكية للجراح�ي

*)MSW( ماجست�ي العمل الاجتماعي ،Myrna Goldberg
 ***)PhD( دكتوراه ،Susan Hamilton

**Cody Hodgson
Jacqueline Hoffman-Anderman، ممرضة مسجلة، 

**)BSN( وحاصلة على بكالوريوس علوم التمريض
Tammy Hughes، دكتوراه )PhD( وشهادة المجلس الأمريكي 

)ABPP( ي لعلم النفس المه�غ

Andrew Huseth, حاصل على شهادة المعهد الأمريكي 
**)AICP( غ المُجازين للمخطط�ي

 )PhD( دكتوراه ،William Lagor
 ***)MD( دبلوم الطب ،Andrew Marks

)MD( دبلوم الطب ،Oscar “Hank” Mayer
 )MA( وماجست�ي الآداب ،)PhD( دكتوراه ،Frances McFarland

 Livija Medne، ماجست�ي العلوم )MS( واستشاري وراثة 
***)CGC( معتمد

 *Emily Pedersen
Amy A. Perrin، ماجست�ي العلوم )MS(، وممرضة ممارسة 

للأسرة - معتمدة**
 )MD( ودبلوم الطب )MSc( ماجست�ي العلوم ،Sheila Riazi

 ***)FRCPC( ي كندا
وزمالة الكلية الملكية للأطباء �غ

)MD( دبلوم الطب ،Paul Sponseller
**Avi Swerdlow

**Yael Swerdlow
***)PhD( ودكتوراه )MD( دبلوم الطب ،Nicol Voermans

تقدير خاص
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 يُر�ج العِلم:
ضمن الإرشادات التوجيهية للرعاية السريرية )Clinical Care Guidelines(، يوجد نصوص باللون الأحمر بخط عريض. 

ي لمختلف الفصول والرسوم والنصوص الموجودة ضمن هذه الوثيقة، بالإضافة إلى  تكون هذه البنود مربوطة برابط تشع�ب
تيّب 

ُ
ي يتضمنها هذا النص لإعادة توجيهك إلى الموارد الإضافية ضمن ك الموارد الخارجية الإضافية. يُر�ب النقر على البنود ال�ت

الإرشادات التوجيهية للرعاية السريرية أو خارجه.

ي قد يستخدمها الأطباء و/أو مقدمو الرعاية الصحية. عندما تظهر هذه  تبدأ أغلب الفصول بجدول للمصطلحات ال�ت
ي الفصل، ستكون بخط عريض ومائل�

المصطلحات لأول مرة �غ

ي تم تناولها. وللوصول إلى هذه الموارد، ليس عليك  ي خِتامها "موارد إضافية" للموضوعات ال�ت
وكذلك، فإن أغلب الفصول يرد �غ

إلا أن تنقر على صورة جهاز الكمبيوتر المحمول، أو صورة الهاتف، أو الرابط الأحمر ذي الخط العريض لمزيد من المعلومات.

ي  تيّب، يرد "فهرس" يضم المصطلحات الهامة وأرقام الصفحات ال�ت
ُ
ي نهاية هذا الك

و�غ
ي كذلك. وردت فيها تلك المصطلحات وتكون مربوطة برابط تشع�ج

www.ryr1.org/ccg-introduction :للموارد الإضافية، يُر�ج النقر على الصورة أعلاه، أو التفضل بزيارة
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  RYR-1 ض ك�الطبيب للتو�أنك،�أنت أو�طفلك أو�كليكما،�مصاب بما�يُسم المرض المرتبط بالج�ي  ربما أخ�ب
�قد  ي )RYR-1-Related�Disease,�RYR-1-RD(.�يهدف هذا�الدليل إلى�مساعدتك على��فهم الأعراض�المختلفة ال�ت
� ي

ا مفيدًا �غ
ً
يك ي قد�تحتاجها أنت�و/أو أسرتك.�سيساعدك فهم�هذه المعلومات�على أن�تكون سرش تلاحظها�وأنواع الرعاية�ال�ت

رعايتك و/أو رعاية�أسرتك.

غ RYR-1 مجموعة من الأمراض الوراثية وفيها لا تؤدي العضلات عملها على نحو سليم.  يتضمن المرض المرتبط بالج�ي
ي مر�غ 

ض RYR-1. بصفة عامة، يعا�غ ا لذلك وهو الاعتلال العضلىي المرتبط بالج�ي
ً
ربما تسمع مصطلحًا آخر مرادف

ي بعض الحالات، قد يستغرق الأطفال المصابون 
. و�غ  RYR-1-RD من ضعف العضلات أو سوء التوتر العضلىي

. يمكن أن يصاب مر�غ RYR-1-RD كذلك  ي
ة أطول ح�ت يستطيعوا الجلوس والحبو والم�ش بــ RYR-1-RD ف�ت

غ والمضغ والبلع والتنفس. كذلك، فإن RYR-1-RD يمكن أن يسبب  بمشكلات تتعلق بالعمود الفقري وعضلات الع�ي
ا مساعدة الكرسي المتحرك ودعم 

ً
غ الضعف الخفيف والضعف الشديد )مما يتطلب أحيان اوح ب�ي أعراضًا واسعة النطاق، ت�ت

التنفس( إلى التفاعل المميت المحتمل تجاه أنواع معينة من عقاق�ي التخدير الذي يُعرف باسم فرط الحرارة الخبيث 
بة الشمس( الإجهادية،  بة الحرارة )�غ )MH(. يمكن لأنواع بعينها من RYR-1-RD أن تؤدي إلى عدم تحمّل الحرارة، و�غ

وإلى نوع شديد من انحلال العضلات يُسم انحلال الرُبيدات )انحلال العضلات المخططة(.

مقدمة

ب المركزي )Central Core Disease( - يُر�ج مراجعة الفصل 2 بعنوان "الخصائص السريرية 
ُّ
CCD: أي داء الل

."RYR-1 ض للمرض المرتبط بالج�ي

ي )Congenital fiber type disproportion( - يُر�ج مراجعة 
CFTD: أي عدم تناسب نوع الألياف الخل�ت

 ."RYR-1 ض  الفصل 2 بعنوان "الخصائص السريرية للمرض المرتبط بالج�ي
وَى )Centronuclear myopathy( - يُر�ج مراجعة الفصل 2 بعنوان  زِي النَّ

َ
CNM: أي الاعْتِلال العَضَلِىي مَركْ

."RYR-1 ض "الخصائص السريرية  للمرض المرتبط بالج�ي

: أي موجود منذ الميلاد. ي
خل�ق

MmD: أي داء الألباب الدقيقة المتعددة )Multi-minicore disease( - يُر�ج مراجعة الفصل 2 بعنوان 
."RYR-1 ض "الخصائص السريرية للمرض المرتبط بالج�ي

. اعتلال العضلات: أي مرض بالعضلات لا تؤدي فيه الألياف العضلية عملها على نحو طبي�ي

 .RYR1 غ ي الج�ي
ض RYR-1: أي مرض يصيب العضلات بسبب طفرة �غ  الأمراض المرتبطة بالج�ي

." غ RYR-1" وكذلك "مرض RYR-1 العضلىي ومن ضمن المصطلحات المشابهة "الاعتلال العضلىي المرتبط بالج�ي

كلمات قد يستخدمها الطبيب

الإرشادات التوجيهية للرعاية السريرية 7
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ها من  ها عن غ�ي غ غ بينها، وقد يكون من الصعب تمي�ي توجد عدة أنواع من RYR-1-RD. قد يكون من الصعب التمي�ي
:RYR-1-RD أمراض العضلات. قد يجري الأطباء الفحوص التالية لتشخيص الإصابة بالمرض

غ RYR1. أما  ي الج�ي
ات �غ غ نتائج الاختبارات الوراثية تغ�يّ للحصول على تشخيص رسمي لـ RYR-1-RD، يجب أن تب�يّ

عت�ب كافية.
ُ
ها(، فلم تعد ت ب المركزي وغ�ي

ّ
ي تقوم فقط على الخزعة العضلية )مثل داء الل المصطلحات السابقة، ال�ت

الفحوص المعملية لاستبعاد الأمراض الأخرى	 
ي تطرأ على أنسجة 	  ات ال�ت  الخزعة العضلية، وينطوي ذلك على الحصول على عينة من الأنسجة ومعاينة التغ�ي

العضلات تحت المجهر.
غ المغناطي�ي )Magnetic Resonance Imaging, MRI( أو التصوير بالموجات فوق 	   التصوير بالرن�ي

الصوتية لمعاينة العضلات عن قرب
الاختبارات الوراثية	 

الوجه الطويل والنحيل	 
غ	  ي العين�ي ي )إطراق( جف�غ

ِّ
تدلى

غ	  محدودية حركات عضلات الع�ي
ضعف العضلات:	 

غ 	  غ والساق�ي عضلات الوجه وعضلات الذراع�ي
، وما إلى ذلك.	  ي

تأخر الجلوس والم�ش
ي النهوض من فوق الأرض أو 	 

 صعوبات �غ
النهوض من الكرسي

ي أو الركض	 
ي الم�ش

صعوبات �غ
صعوبات تتعلق باستخدام الدرَج	 

  ضمور العضلات )أي أن تص�ي العضلات 	 
أصغر بمرور الوقت(

ثبات المفاصل أو تيَبّسها	 
ات تطرأ على شكل الصدر	  تغ�ي
خلع الورك	 
ي تناول الطعام	 

صعوبات �غ
ي ذلك انقطاع النفَس 	 

ي التنفس، بما �غ
 صعوبات �غ

النومي
ي الطقس الحار	 

 �غ
ً
الإرهاق، وخاصة

 	)MH( فرط الحرارة الخبيث
بة الشمس( الإجهادية	  بة الحرارة )�غ �غ
 انحلال الربيدات )وهو شكل شديد من انحلال 	 

العضلات(

بعض علامات RYR-1-RD وأعراضه

الإرشادات التوجيهية للرعاية السريرية 8
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 لا توجد علاجات حاليًا لـRYR-1-RD ولا شفاء منه. ولا توجد إرشادات توجيهية قياسية للتعامل مع 
RYR-1-RD، ولكن يمكن التعامل مع المرض. سيتوقف نوع الرعاية والدعم اللذين تتلقاهما، أو اللذين يتلقاهما 

طفلك، على شدة الأعراض. سيضع الأطباء خطة بناءً على الخلفية الوراثية لديك و/أو لدى طفلك وبناءً على أعراض 
معيّنة.

غ  يوفر هذا الدليل معلومات بخصوص RYR-1-RD ومضاعفاته المحتملة. وسيناقش الفصل التالىي علم الوراثة وج�ي
ي تعمل بها الأعصاب  RYR1. الفصل 2 سيتناول الخصائص السريرية العامة للمرض. الفصل 3 يناقش الكيفية ال�ت

ي حالة الإصابة بالمرض 
 والعضلات بعضها مع بعض بشكل عام وما يحدث �غ

RYR-1-RD. وستناقش الفصول اللاحقة الأعراض والمضاعفات الأخرى وسُبل التعامل معها.

ي تجريــها مع الطبيب أو مع اختصا�ي مؤهل. ولا يُقصد به أن  لا يُقصد بهذا الدليل أن يحل محل المناقشات ال�ت
يساعدك على تشخيص مرضك، ولكنه سيساعدك بدلًا من ذلك على فهم المرض، بحيث يمكنك التعاون مع الطبيب 

فيما يتعلق بأنواع الرعاية.
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 للموارد الإضافية، يُر�ج النقر على الصورة أعلاه، أو التفضل بزيارة:
www.ryr1.org/ccg-introduction 



الإرشادات التوجيهية للرعاية السريرية 10

الفصل 1
  RYR-1 ض  المرض المرتبط بالج�ي

ي منظور علم الوراثة
)RYR-1-RD( �ض

.)RYR-1-RD( لإصابة المرء بالمرض RYR1 غ ي نسخة واحدة غ�ي طبيعية من الج�ي
صفة صبغية جسدية سائدة: تك�غ

.)RYR-1-RD( لإصابة المرء بالمرض RYR1 غ ي الج�ي ي نسخ�ت
صفة صبغية جسدية متنحية: يجب حدوث طفرات �غ

ي حالة الإصابة بالمرض RYR-1-RD، قد يكون 
الحامل: شخص يحمل طفرة متنحية واحدة ولا يكون مصابًا بالمرض. و�غ

الحاملون عُرضة لخطر الإصابة بفرط الحرارة الخبيث )MH(. توجد احتمالية نسبتها %50 أن يورّث الحاملون الطفرة الموجودة 
لديهم لكل من أطفالهم.

 Deoxyribonucleic acid,( غ الكروموسوم: هو تركيب يشبه الخيط ويتكون من الحمض النووي الريبوزي منقوص الأكسج�ي
ي شكل جينات. وتضم كافة خلايا الجسم 

ي أغلب الخلايا الحية، وهو يحمل المعلومات الوراثية �غ
DNA( ويوجد داخل النواة �غ

المجموعة نفسها من الكروموسومات. 
، ولكن مع اختلاف موقع/نوع الطفرة  غ متغاير الزيجوت المركب: عندما توجد لدى المرء نسختان سيئتان من نفس الج�ي

. غ ضمن كل نسخة من الج�ي
غ )DNA( لشخص ما لم يرثها من  طفرة مُستجدة: طفرة جديدة ضمن تسلسل الحمض النووي الريبوزي منقوص الأكسج�ي

أحد والديه.
ي كل الكائنات الحية.

ي تضم مجموعة الجينات وتوجد �غ DNA: المادة الوراثية ال�ت
ي 

وتينات. توجد آلاف الجينات �غ ض وحدة DNA أو قسم منه يحدد إحدى الصفات. تحمل الجينات تعليمات لبناء ال�ب الج�ي
كل كروموسوم. 

. غ متغاير الزيجوت: عندما توجد لدى المرء نسخة واحدة طبيعية من أحد الجينات ونسخة واحدة سيئة من الج�ي
غ نفسه. متماثل الزيجوت: عندما توجد لدى المرء نسختان سيئتان من الج�ي

كلمات قد يستخدمها الطبيب
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الفصل 1 - علم الوراثة

غ  ي وظيفة ذلك الج�ي
ي أحد الجينات مما يؤثر �غ

ات مُمرضة )أي مُسببة للمرض( ضمن تسلسل DNA �غ الطفرة: تغ�يّ
.)RyR1 والمُستقبل RYR1 غ غ المناظر له )مثل الج�ي وت�ي وال�ب

كلمات قد يستخدمها الطبيب )يُتبع(

ي 
: يجري استبعاد المصطلح الكلاسيكي "طفرة" بالتدريــــج. بدأ الأطباء واستشاريو الوراثة والعلماء �غ يُر�ج ملاحظة ما يلىي
ّ يُرجح أن يكون مُمرضًا"، بناءً على توصيات لمختلف الرابطات الوطنية  ّ مُمرض" أو "متغ�ي استخدام مصطلح "متغ�ي

ات"  ي الاصطلاح إلى أن يعكس بشكل أفضل حقيقة أن جيناتنا جميعًا حافلة بما يُسم "تغ�يّ
ّ �غ المتخصصة. ويــهدف التغ�ي

ي أش�ي إليها  ات" ستسبب مرضًا، وهي تلك ال�ت أو "تباينات"، وأغلبها حميد أو غ�ي ذي شأن. ولكن بعض هذه "المتغ�يّ
ات يُرجح أن تكون مُمرضة".  ات مُمرضة" أو "مُتغ�ي قديمًا باسم "طفرات"، ولكنها، كما ذكرنا أعلاه، تُسم حاليًا "متغ�ي

ّ باعتباره  ّ مسببًا لمرض أم لا. ويشار إلى مثل هذا المتغ�ي ا ما إذا كان المتغ�ي
ً
ات"، ليس معروف ي حالة بعض "المتغ�يّ

و�غ
ا غ�ي معروف الأهمية )variant of unknown significance( " أو يُشار إليه بالاختصار "VUS". ونظرًا إلى  ً ّ "متغ�ي

ي استخدامه.
أن مصطلح "الطفرة" لا يزال شائع الاستخدام، فإن الإرشادات التوجيهية للرعاية السريرية ستستمر �غ

 DNA ي الـ
ات �غ ، أي أن المرء يُولد مصابًا به. ويحدث مرض RYR-1-RD بسبب حدوث تغ�يّ ي

RYR-1-RD هو مرض ورا�ث
" لجسمك. ويُجمع كل الـ DNA لديك ضمن تركيبات  ي

لديك. يحمل الـ DNA كل معلوماتك الوراثية. وهو بمثابة "مخطط مبد�ئ
ورّث الكروموسومات من الوالدين إلى الأطفال. ي كل خلاياك. تُ

تُسم كروموسومات، وهي موجودة �غ

ض هو جزء من الـ DNA يوجد داخل الكروموسوم ويحمل تعليمات إنشاء صفات معيّنة لدى كل فرد. وحيث إن الجينات 
الج�ي

. غ مصنوعة من الـ DNA، فهي جزء من الكروموسومات بدورها. يرث الأطفال كل جيناتهم من والديهم البيولوجي�ي

تطور تعريف "الطفرة"

الكروموسوم

DNA

الج�

 RYR1 غ حقيقة ظريفة: يوجد الج�ي
على الكروموسوم 19!
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ل،  غ . إن تصوّرت الـ DNA باعتباره مخططًا مبدئيًا، يكون جسمك بمثابة م�غ غ رابة 20,000 ج�ي
ُ
يُقدّر العلماء أن البسرش لديهم ق

ل"  غ ي علم الأحياء، هذا الجزء الصغ�ي من "الم�غ
ل، كالمدخنة مثلًا. و�غ غ غ الواحد تعليمات لبناء جزء صغ�ي من الم�غ ويحمل الج�ي

ا 
ً
غ يُسم مُستقبِل الريانودين من النوع 1 )وأحيان غ مع�يّ وت�ي غ RYR1 معلومات ل�ب يُسم جزيئًا، وغالبًا ما يكون بروتينًا. يحمل الج�ي

ادفة(. مستقبِل RyR1 هو نوع خاص من  غ RyR1"، وتلك المصطلحات م�ت يُشار إليه باعتباره "مُستقبل RyR1" أو "بروت�ي
ه الكالسيوم داخل الخلايا العضلية. وحركة الكالسيوم هذه داخل الخلية  غ يكون بمثابة "قناة" )أو "نفق"( يتحرك ع�ب وت�ي ال�ب

. لمزيد من المعلومات التفصيلية بشأن دور مستقبل  ي أن تؤدي العضلات وظيفتها بشكل طبي�ي
العضلية لها دورها الجوهري �غ

."RYR-1-RD ي أمراض
RyR1، يُر�ج مراجعة الفصل 3، بعنوان "دور الكالسيوم ومستقبِل الريانودين �ض

؟ ض وت�ي ض إلى ال�ج كيف يؤدي الج�ي

غ  ي الج�ي
ي البداية، تقوم بنسخ التعليمات الموجودة ضمن DNA �غ

. �غ غ غ من الج�ي وت�ي  تستخدم الخلايا عدة خطوات لبناء ال�ب
 إلى رسالة يمكن فهمها. ويُطلق على تلك الخطوة مُسم النسخ، وتُسم الرسالة الحمض النووي الريبوزي الرسول 

غ تُسم إكسونات. ولكن  غ من أقسام من الج�ي وت�ي )messenger RNA, mRNA(. تتضمن الرسالة تعليمات هامة لبناء ال�ب
 . غ وت�ي ي بناء ال�ب

ونات، وهي ليست مهمة ولا حاجة إليها �غ التعليمات تحمل كذلك أقسامًا من DNA، تُسم إن�ت

الفصل 1 - علم الوراثة

ونات، تتحد الإكسونات بعضها مع بعض لتشكيل الحمض النووي  ونات. وفور إزالة الإن�ت لذلك، لتسهيل قراءة الرسالة، تُقص الإن�ت
. الريبوزي الرسول الناضج. يُطلق على تلك العملية مُسم التضف�ي

إكسون

إكسون

إكسون

إكسون

إكسون

إكسون

إكسون

إكسون

إكسون

إكسون

ون إن�ق

ون إن�ق

ون إن�ق

ون إن�ق

ون إن�ق

ون إن�ق

ون إن�ق

ون إن�ق

)DNA( ض الج�ي

الحمض النووي 
الريبوزي الرسول 

)mRNA(

النسخ

الحمض النووي الريبوزي 
)mRNA( الرسول

mRNA الناضج

intron

SplicingSplicing

إكسونإكسونإكسون

إكسون

التضف�يالتضف�ي

إكسونإكسون ون إن�ق ون إن�ق ون إن�ق ون إن�ق
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 mRNA ومثل وصفة الطعام تقريبًا، يفصّل . غ وت�ي ونات من mRNA، تكون الخلية قادرة على قراءة الرسالة وبناء ال�ب مع إزالة الإن�ت
غ مُسم الأحماض الأمينية. الأحماض الأمينية  وت�ي . ويُطلق على المكوّنات الرئيسية لل�ب غ وت�ي ي تحتاجها الخلية لبناء ال�ب المكوّنات ال�ت
ي أن 

تيب الذي ينب�غ . تقرأ الخلية mRNA لتحديد أي الأحماض الأمينية عليها صُنعه ولتحديد ال�ت غ وت�ي هي بمثابة "لبِنات بناء" لل�ب
ئ سلسلة كيميائية تُسم الببتيد أو  يتم ربط الأحماض الأمينية به. وعندما تنضم عدة أحماض أمينية بعضها إلى بعض،  فهي تن�ش

ي النهاية، يجري طي سلسلة الببتيد، وتطرأ عليها تعديلات أخرى لتتحول 
جمة. و�غ عديد الببتيد. يُطلق على تلك العملية مُسم ال�ق

ل.
ّ
غ مكتمل التشك وت�ي إلى ال�ب

الحمض النووي الريبوزي 
)mRNA( الرسول

عديد الببتيد

ض وت�ي ال�ج

جمة ال�ق

التعديلات

الفصل 1 - علم الوراثة
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ما صلة ذلك بـ RYR-1-RD؟
 ،) غ ات تطرأ على DNA )الموجود داخل الج�ي غ RYR1. والطفرات هي تغ�يّ ي الج�ي

ينجُم RYR-1-RD عن طفرة )أو طفرات( �غ
ي 

، وهي غالبًا ما تكون موروثة. فالطفرات هي تعليمات معيبة يمكن أن تسبب مشكلات �غ غ غ�ي طبي�ي ي النهاية إلى بروت�ي
فتؤدي �غ

غ  غ RYR1 يمكن أن تؤدي إلى: 1( بروت�ي ي الج�ي
ي حالة RYR-1-RD، فإن الطفرة )أو الطفرات( �غ

. و�غ غ وت�ي أي من خطوات إنتاج ال�ب
ي تنتجها الخلية العضلية. اكتشف العلماء أك�ث من 200  غ الـ RyR1 ال�ت RyR1 لا يعمل بطريقة سليمة و/أو 2( نقص كمية بروت�ي

ي تسبب مرض RYR-1-RD. قد يش�ي التقرير الذي تتلقاه بخصوص الاختبارات الوراثية إلى وجود  غ RYR1 وال�ت ي الج�ي
طفرة �غ

ي الأحماض 
ّ �غ غ RYR1، وهو ما يمكن أن يؤدي إلى تغ�ي ي الج�ي

غ �غ ي إكسون مع�يّ
ي الـ DNA الخاص بك �غ

طفرة )أو طفرات( �غ
ي مُستقبل RyR1. وقد تش�ي نتيجة اختباراتك الوراثية كذلك إلى "متغ�ي ذي أهمية غ�ي معروفة )VUS(". وVUS هو 

الأمينية �غ
.RYR-1-RD لديك، لكن العلماء ليسوا متأكدين إن كانت تلك الطفرة تسبب بالفعل RYR1 غ ي الج�ي

طفرة �غ
 

ي حالة RYR-1-RD. وهي تتضمن:
ها �غ ي تشيع ملاحظتها أك�ث من غ�ي وهناك أنواع عديدة من الطفرات ال�ت

ي الـ DNA تؤدي إلى إدماج أحماض أمينية خاطئة ضمن مستقبِل RyR1. ويمكن أن يؤدي ذلك 
1( الطفرة المُغلِطة - وهي طفرة �غ

.RYR-1-RD وهو ما يمكن أن يؤدي إلى الإصابة بأمراض RyR1 إلى وظيفة غ�ي طبيعية لمستقبِل
 ،mRNA قبل اكتماله. يؤدي ذلك إلى قِصر RyR1 تأمر الخلية بوقف صُنع مستقبِل DNA ي

2( الطفرة الهُرائية - وهي طفرة �غ
وهو ما يمكن أن يؤدي بدوره إلى نقص حجم مستقبِل RyR1 و/أو نقص كمية ما تنتجه الخلية من مستقبِل RyR1. وسيؤدي 

 .RYR-1-RD وهو ما يمكن أن يؤدي إلى الإصابة بأمراض ،RyR1 ذلك على الأرجح إلى وظيفة غ�ي طبيعية لمستقبِل

ي يجري  توجد عدة أنواع من أمراض RYR-1-RD. كان يجري التعرف على ذلك قديمًا بناءً على مظهر الخلية العضلية ال�ت
RYR- ي التوصل إلى تشخيص الإصابة بأمراض

ر أن الطريقة الأك�ث تأكيدًا �غ
ّ
الحصول عليها من الخزعة العضلية. ولكن، يجب تذك

RD-1 هي الاختبارات الوراثية، وقد لا تحتاج إلى الخزعة العضلية إن كان قد تم تشخصيك بالفعل عن طريق الاختبارات الوراثية. 
وتتباين أنواع الأمراض هذه من حيث الأعراض ومدى شدتها. تكون بعض أشكال RYR-1-RD خِلقية، أي أن الأعراض السريرية 

تظهر منذ الميلاد أو أثناء مرحلة الرضاعة. ويمكن أن توجد أشكال أخرى خلال مرحلة الطفولة، أو أثناء سنوات المراهقة، أو ح�ت 
ي ظروف معيّنة، مثل التخدير 

ي مرحلة البلوغ. بالنسبة إلى بعض الأشخاص الأصحاء سوى ذلك، لا تظهر المشكلات الطبية إلا �غ
�غ

 أو التمرين )يُر�ج مراجعة الفصل 4، بعنوان "فرط الحرارة الخبيث )Malignant Hyperthermia, MH("(. ويتوقف نوع 
 : RYR-1-RD لديك على ما يلىي

نوع طفرة )أو طفرات( RYR1 لديك	 

 	RYR1 غ ي الج�ي
الموقع المحدد للطفرة )أو الطفرات( �غ

غ 	  ي على تركيب بروت�ي ّ الجي�غ  الأثر المحدد للتغ�ي
RyR1 و/أو وظيفته و/أو كميته.  

الفصل 1 - علم الوراثة



الإرشادات التوجيهية للرعاية السريرية 15

RYR-1-RD أنواع

)CCD( ب المركزي
ُّ
داء الل

)MmD( داء الألباب الدقيقة المتعددة

)CNM( وى زِي النَّ
َ
الاعْتِلال العَضَلِىي مَركْ

)CFTD( ي
عدم تناسب نوع الألياف الخل�ت

)MH( فرط الحرارة الخبيث

ض  الأمراض المرتبطة بالج�ي
RYR-1

MmD

CFTD

MH

CCD
CNM

 ،Patrick Foye مُقتبس من 
)MD( دبلوم الطب

غ RYR-1-RD(  RYR-1( هي مصطلح "شامل مثل المظلة" ويضم حالات تصيب العضلات وتحدث جراء  الأمراض المرتبطة بالج�ي
ي استمدت أسماءها قديمًا من تصنيف علم أمراض الأنسجة؛ أي من مظهر  غ RYR1. ويتضمن ذلك الحالات ال�ت ي الج�ي

طفرات �غ
وى، وعدم  زِي النَّ

َ
ب المركزي، وداء الألباب الدقيقة المتعددة، والاعْتِلال العَضَلِىي مَركْ

ُّ
الخزعة العضلية تحت المجهر )مثل داء الل

.RYR1 غ ي الج�ي
(. كذلك، فإن العديد من حالات فرط الحرارة الخبيث )MH( تكون بسبب طفرة �غ ي

تناسب نوع الألياف الخل�ت

الفصل 1 - علم الوراثة
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كيف يمكن أن أرث RYR-1-RD؟
.RYR1 غ . لذلك، لديك نسختان من الج�ي غ ، واحدة من كل من والديك البيولوجي�ي غ غ من كل ج�ي أنت ترث نسخت�ي

صفة صبغية جسدية سائدة

غ  ي وراثة الصفة الصبغية الجسدية السائدة، تكون نسخة واحدة طافرة من الج�ي
�غ

ي العديد من الحالات، يرث الشخص المصاب 
ي كل خلية كافية لإصابة المرء. و�غ

�غ
هم، قد تكون الحالة بسبب طفرة  الحالة من أحد والديه المصاب بدوره. ولدى غ�ي
غ وتحدث لدى أشخاص يخلو تاريخهم الأسري  ي الج�ي

جديدة )طفرة مُستجدة( �غ
من هذا الاضطراب.

غ  ي الج�ي ي نسخ�ت
ي وراثة الصفة الصبغية الجسدية المتنحية، فتوجد طفرات �غ

أما �غ
ي كل خلية. يحمل كل من والدي المصاب بحالة صفة صبغية جسدية متنحية 

�غ
غ الطافر، ولكن لا تظهر عليهم عادةً علامات الحالة وأعراضها.  ي الج�ي إحدى نسخ�ت

ي أجيال متعددة 
ولا تظهر اضطرابات الصفة الصبغية الجسدية المتنحية عادةً �غ

من العائلة المصابة.

الطفرة الموجودة للمرة الأولى لدى أحد أفراد العائلة )ولا توجد لدى أي من والديه 
ي 

ي بويضة الأم أو �غ
( تُسم طفرة مُستجدة. وتحدث تلك الطفرة إما �غ غ البيولوجي�ي

الحيوان المنوي للأب.

صفة صبغية جسدية متنحية

طفرة مُستجدة

RYR-1-RD أنماط وراثة

الفصل 1 - علم الوراثة
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ghr.nlm.nih.gov/primer/inheritance/inheritancepatterns - المصدر

ي ذلك أن نسخة واحدة  غ RYR1 عن طريق وراثة الصفة الصبغية الجسدية السائدة. ويع�غ ي ج�ي
تُورث بعض الطفرات �غ

ي لإصابة المرء بأمراض RYR-1-RD. إذا أنجب أحد الوالدين المصاب بمرض من أمراض 
غ RYR1 تك�غ طافرة من الج�ي

 RYR-1-RD ويحمله كصفة صبغية جسدية سائدة طفلًا وكان الوالد الآخر غ�ي مصاب بمرض من أمراض RYR-1-RD
 .RYR-1-RD فهناك احتمالية بنسبة %50 لإصابة ذلك الطفل بأمراض ،)RYR1 غ  )وليس حاملًا لطفرة متنحية من ج�ي

صفة صبغية جسدية سائدة

الوالدان

الأطفال

مصاب

مصابةمصاب

الطفرة

غ�ي مصابة

غ�ي مصابةغ�ي مصاب

50%
مصابون

الفصل 1 - علم الوراثة
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صفة صبغية جسدية متنحية

غ�ي مصابةحاملحاملةمصاب

حاملحامل

الوالدان

الأطفال

الطفرة

ي هذه الحالة، لا تظهر 
غ RYR1 عن طريق أنماطوراثة الصفة الصبغية الجسدية المتنحية. و�غ ي ج�ي

تُورث طفرات أخرى �غ
غ RYR1. عندما توجد لدى المرء نسختان سيئتان من  ي الج�ي ي نسخ�ت

أعراض RYR-1-RD على الشخص إلا إن وُجدت طفرات �غ
أحد الجينات، يسم ذلك متماثل الزيجوت. عندما توجد لدى المرء نسخة واحدة طبيعية من أحد الجينات ونسخة واحدة سيئة 
ي حالة شكل الصفة الصبغية الجسدية المتنحية من RYR-1-RD، فإن المرء الذي لا 

، يُسم ذلك  متغاير الزيجوت. و�غ غ من الج�ي
.RYR-1-RD أي أنه متغاير الزيجوت(، لن يصيبه مرض( RYR1 غ توجد لديه إلا نسخة واحدة سيئة من الج�ي

غ RYR1 )أي أنهما حاملان متغايرا الزيجوت( طفلًا، فهناك احتمالية  إذا أنجب شخصان لدى كل منهما نسخة سيئة من الج�ي
بنسبة %25 أن يكون هذا الطفل متماثل الزيجوت للطفرة وأن يصيبه مرض RYR-1-RD. وتوجد كذلك احتمالية بنسبة 50% 

غ  أن يكون الطفل متغاير الزيجوت للطفرة وألا يصيبه بالتالىي مرض RYR-1-RD، ولكن ذلك الطفل سيكون حاملًا لطفرة الج�ي
غ RYR1 من كل من والديه، وبذلك لن  RYR1. توجد احتمالية بنسبة %25 أن يحوز ذلك الطفل نسخة طبيعية من الج�ي

يصاب بالمرض، ولن يكون ذلك الشخص كذلك معرضًا لزيادة خطر الإصابة بفرط الحرارة الخبيث.

25%
مصابون

الفصل 1 - علم الوراثة
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طفرة مُستجدة

غ�ي مصاب

مصاب

طفرة جديدة

غ�ي مصابة

الوالدان

طفل

ي صفة صبغية جسدية سائدة "جديدة تمامًا" أو تحدث تلقائيًا ولا تورّث من أي من الوالدين. يُطلق 
ا، تحدث طفرة �غ

ً
أحيان

غ RYR1. وتكون  ي الج�ي
ّ تسلسل DNA هذا �غ على ذلك مُسم طفرة مستجدة، ولا يوجد سبب من أي من الوالدين وراء تغ�ي

احتمالية إنجاب الوالدين لطفل آخر مصاب بمرض RYR1-RD منخفضة جدًا )%1 أو أقل(. ولكن الطفل المصاب يمكن أن 
يورّث المرض لقرابة %50 من أطفاله.

الفصل 1 - علم الوراثة
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الوراثة وخصائص المرض

 حدوث العلامات/الأعراض 
ي مرحلة الرضاعة

لأول مرة �ض

 حدوث العلامات/الأعراض 
ي مرحلة الطفولة

لأول مرة �ض

غ�ي شائع

شائع

شائع

نادر

نادر

نادر

شائع جدًا

شائع

نادر

شائع جدًا

شائع جدًا

نادر

طفرات RYR1 المتنحيةطفرات RYR1 السائدةالخاصية

 حدوث العلامات/الأعراض 
ي مرحلة البلوغ

لأول مرة �ض

ض تأثر عضلات الع�ي

 تأثر اليدين 
ض والقدم�ي

 تأثر الكلام 
 والبلع 
والمضغ

تُورث الأنواع المختلفة من RYR1-RD عن طريق أنماط مختلفة من الوراثة. مثلًا، يتّبع أحد أمراض RYR-1-RD الشائعة، 
ب المركزي )CCD(، عادةً نمط وراثة الصفة الصبغية الجسدية السائدة. وهناك نوع آخر، هو داء الألباب الدقيقة 

ّ
ويُسم داء الل

المتعددة )MmD(، يتّبع عادةً نمط وراثة الصفة الصبغية الجسدية المتنحية. ويمكن أن تتوقف الأعراض الموجودة كذلك على 
غ RYR1 يعت�ب صفة صبغية جسدية سائدة أم جسدية متنحية، رغم أن ذلك يمكن أن يكون على درجة  ي الج�ي

ّ �غ ما إذا كان التغ�ي
عالية من التباين.

الفصل 1 - علم الوراثة
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 للموارد الإضافية، يُر�ج النقر على الصورة أعلاه، أو التفضّل بزيارة: 
www.ryr1.org/ccg-genetics

الفصل 1 - علم الوراثة
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الفصل 2
 الخصائص السريرية للمرض 

RYR-1 ض المرتبط بالج�ي

( تتلقاها للمساعدة فيما يتعلق بالعمليات الجراحية أو الإجراءات الطبية. يؤدي التخدير العام إلى  التخدير: أي أدوية )عقاق�ي
ي النوم. 

ي النوم، ويؤدي التخدير الموض�ي إلى تخدير جزء من الجسم دون أن يؤدي إلى استغراقك �غ
استغراقك �غ

: أي موجود منذ الميلاد. ي
خل�ق

ي الأطراف، وهي الأبعد عن جذعك.
ضعف العضلات القاصية: أي ضعف العضلات الصغرى �غ

علم أمراض الأنسجة: أي مظهر النسيج العضلىي تحت المجهر بعد الخزعة.

هل". غ بنقص التوتر مظهر "م�ت نقص التوتر: أي انخفاض توتر العضلات - ويكون للرُضع المصاب�ي

اعتلال العضلات: أي مرض العضلات وفيه تكون وظيفة العضلات غ�ي طبيعية.

حديثو الولادة متعلق بالأطفال المولودين حديثًا.

ي  ي الأعصاب ال�ت
ض الأعصاب والعضلات، و/أو �غ ي العضلات، و/أو الوصلة ب�ي

: هو مرض يؤثر �غ ي العضلىي المرض العص�ج
ي العضلات.

تتحكم �غ

الحالة الدوائية الوراثية: أي أن الحالة هي صفة وراثية يجري تفعيلها عن طريق دواء مُحفز لها.

المآل المتوقع للمرض: المسار المُرجح للمرض.

ي الأطراف.
ى �غ ضعف العضلات الدانية: أي ضعف العضلات المحيطة بالجذع أو العضلات الك�ب

. غ غ العلوي�ي ي الجفن�ي
ِّ

إطراق الأجفان: أي تدلى

ي الرِجل.
ي مقدمة الفخذ �غ

ة �غ العضلات رباعية الرؤوس: مجموعة من العضلات الكب�ي

العلامة: دليل سريري موضوعي على المرض، يمكن أن يلاحظه الآخرون )مثل إطراق الأجفان، والوجه الطويل/النحيل، 
، وما إلى ذلك(. غ وتقييد حركة العين�ي

كلمات قد يستخدمها الطبيب
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كلمات قد يستخدمها الطبيب )يُتبع(

ي أعضاء مثل المعدة والأمعاء 
العضلات الملساء: أي العضلات غ�ي الخاضعة لسيطرتك. يمكن أن توجد هذه العضلات �غ

والمثانة والرحم والأوعية الدموية.

ي تحدث طيلة الوقت. الأعراض الثابتة: أي الأعراض ال�ت

ي على المرض، يمر به المريض )مثل الإرهاق وألم الظهر والقلق، وما إلى ذلك(.
العرَض: دليل ذا�ت

ي  ز هذا الفصل بصفة أساسية على الخصائص السريرية ال�ت
ّ
ي عضلاتك. يُرك

يُسم RYR-1-RD مرضًا عصبيًا عضليًا ، لأنه يؤثر �غ
.RYR-1-RD ي عضلاتك. وستناقش الفصول اللاحقة الخصائص السريرية الأخرى لمرض

تؤثر �غ

غ بأمراض RYR-1-RD غالبًا ما يصابون بضعف عضلىي ثابت؛ أي أن أعراض ضعف العضلات تكون  وبصفة عامة، فإن المصاب�ي
ي تتحكم  ي تلك العضلات ال�ت

ي العضلات الأقرب إلى الجذع )ضعف العضلات الدانية( و�غ
موجودة دومًا. ويؤثر هذا الضعف عادةً �غ
 .) غ غ )شلل عضلات الع�ي ي حركات الع�ي

�غ

الفصل 2 - الخصائص السريرية

أنواع العضلات

ي تستخدمها أثناء حركتك. العضلات الملاصقة للعظام، وهي العضلات ال�ت

ي أعضاء مثل المعدة والأمعاء 
العضلات غ�ي الخاضعة لسيطرتك، وتظهر هذه العضلات �غ

والمثانة والرحم والأوعية الدموية.

ي قلبك.
العضلات الموجودة �غ

 العضلات الملساء

العضلات القلبية

 العضلات الهيكلية

ي العضلات الملساء.
ي العضلات الهيكلية، لكنه قد يؤثر كذلك �غ

يؤثر RYR-1-RD غالبًا �غ
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 : ا حول ما يلىي ً وتتباين أنواع RYR-1-RD المختلفة كث�ي

ي يصاب بها المرء	  أنواع العلامات والأعراض ال�ت

وقت بدء تلك العلامات والأعراض	 

حدة تلك العلامات والأعراض	 

يحة المجهر 	  مظهر أنسجة العضلات من الخزعة )المظهر حسب علم أمراض الأنسجة( على سرش

أي من طفرات RYR1 توجد لدى المرء	 

ي التمرين ويُشار إلى تلك 
يصاب بعض مر�غ RYR-1-RD بتقلصات عضلية وألم. ولا يستطيع البعض تحمّل الحرارة أو الإفراط �غ

ة الرضاعة.  الأعراض باعتبارها أعراضًا نشِطة. وتحدث العديد من علامات وأعراض عدة أنواع من RYR-1-RD لأول مرة خلال ف�ت
ها يحدث فجأة لدى  ي مرحلة البلوغ، لكن غ�ي

ي مرحلة الطفولة المبكرة، أو أثناء المراهقة، أو ح�ت �غ
ويبدأ حدوث البعض الآخر �غ

ايد البعض الآخر على الإطلاق.  غ ايد بعض أنواع RYR-1-RD بالتدريــــج بينما لا ي�ت غ أشخاص أصحاء سوى ذلك. وت�ت

ي ذلك تشوه جدار الصدر والجنف وخلل تكوّن الورك. 
يمكن أن يرتبط RYR-1-RD باضطرابات هيكلية )أي عظمية(، بما �غ

سيناقش الفصل 6، وعنوانه "العظام والمفاصل/طب العظام" تلك المشكلات.

قد يتشارك شكلا وراثة الصفة الصبغية الجسدية السائدة والمتنحية لمرض RYR-1-RD خصائص سريرية متشابهة. يمكن 
 للاختبارات الجينية أن تحدد النوع الذي يوجد لديك. وبصفة عامة فإن طفرات RYR1 السائدة مرتبطة بأشكال أخف من 

، ومشكلات المضغ والبلع. غ RYR-1-RD. وتسبب طفرات RYR1 المتنحية بصفة عامة المزيد من الضعف، ومشكلات حركة الع�ي

ي جرى الحصول  ، كان RYR-1-RD يُصنف بناءً على المظهر حسب علم أمراض الأنسجة للخلايا العضلية ال�ت ي
ي الما�غ

�غ
 عليها من الخزعة ثم فحصها تحت المجهر. ولكن كلما صارت الاختبارات الجينية أك�ث شيوعًا، صار نظام تصنيف 

ي الواقع، فإن بعض المر�غ الذين يتم تشخيصهم عن 
ي أقل أهمية. و�غ ي النسي�ب

RYR-1-RD على أساس التصنيف المرَ�غ
 طريق الاختبارات الجينية قد لا يخضعون مطلقًا لخزعة عضلية. وما يجعل الأمور أك�ث تعقيدًا هو وجود أشكال من 

 RYR-1-RD لا تقوم على الخزعة العضلية، بل على خصائصها السريرية )مثل "القابلية لفرط الحرارة الخبيث 
ا، يمكن أن يختلف مظهر العضلات باختلاف  ً )Malignant Hyperthermia Susceptibility, MHS("(. وأخ�ي
ي فئة عمرية أخرى. لا 

ي فئة عمرية ما، بينما يظهر آخر �غ
ي �غ ي النسي�ب

الفئات العمرية، فيظهر نوع من التصنيف المرَ�غ
غ  ي أن يخضعوا لخزعات متعددة، ولكن الغرض هو التشديد على أن النوع المع�يّ

يش�ي ذلك إلى أن مر�غ RYR-1-RD ينب�غ
للاعتلال تحت المجهر هو أقل أهمية من الخصائص السريرية والطفرات الجينية.

ر، تلك تعميمات، وكل حالة فردية تختلف 
ّ
ي الجدول أدناه، وتذك

توصف الأشكال المختلفة )بناءً على مظهر الخزعة العضلية( �غ
غ  ي الج�ي

ها. ومرة أخرى، يجب أن تتذكر أنه مهما كان التصنيف، فإن كل أشكال RYR-1-RD ترجع إلى طفرة )طفرات( �غ عن غ�ي
ي منظور 

ض RYR-1-RD(  RYR-1( �ض RYR1. ولمزيد من التفاصيل، يُر�ج مراجعة الفصل 1 بعنوان "المرض المرتبط بالج�ي
علم الوراثة".

الفصل 2 - الخصائص السريرية
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RYR-1-RD أنواع

)CCD( ب المركزي
ُّ
داء الل

)MmD( داء الألباب الدقيقة المتعددة
)CNM( وى زِي النَّ

َ
الاعْتِلال العَضَلِىي مَركْ

)CFTD( ي
عدم تناسب نوع الألياف الخل�ت

)MH( فرط الحرارة الخبيث

 الأمراض
ض   المرتبطة بالج�ي

RYR-1

MmD

CFTD

MH

CCD
CNM

 ،Patrick Foye مُقتبس من 
)MD( دبلوم الطب

غ RYR-1-RD(  RYR-1( هي مصطلح "شامل مثل المظلة" ويضم حالات تصيب العضلات وتحدث جراء  الأمراض المرتبطة بالج�ي
ي استمدت أسماءها قديمًا من تصنيف علم أمراض الأنسجة؛ أي من مظهر  غ RYR1. ويتضمن ذلك الحالات ال�ت ي الج�ي

طفرات �غ
وى، وعدم  زِي النَّ

َ
ب المركزي، وداء الألباب الدقيقة المتعددة، والاعْتِلال العَضَلِىي مَركْ

ُّ
الخزعة العضلية تحت المجهر )مثل داء الل

.RYR1 غ ي الج�ي
(. كذلك، فإن العديد من حالات فرط الحرارة الخبيث )MH( تكون بسبب طفرة �غ ي

تناسب نوع الألياف الخل�ت

الفصل 2 - الخصائص السريرية
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 حول 
ً
غ بمرض CCD ضعف العضلات وخاصة

عادةً، يظهر على المصاب�ي
" بسبب  غ هل�ي الحوض والفخذين. يبدو الرُضع المصابون بمرض CCD "م�ت

 ، ي
ي الجلوس والحبو والم�ش

سوء توتر العضلات. ويميل هؤلاء إلى التأخر �غ
، يظلون قادرين عليه. يمكن أن يظهر  ي

ولكن عادةً، فور أن يبدؤوا الم�ش
ي الوجه وثبات أو تيبس 

غ بمرض CCD كذلك ضعف خفيف �غ
لدى المصاب�ي

غ  ي الحالات الشديدة، يمكن أن يظهر على المصاب�ي
ي المفاصل. و�غ

خفيف �غ
. يمكن أن ينشأ  بمرض CCD عجز بد�غي شديد، بل قد يعجزون عن الم�شي

.RYR1 غ ي الج�ي
مرض CCD جراء طفرات سائدة أو متنحية �غ

RYR-1-RD الأنواع المرَضية النسيجية المختلفة من

)CCD( ب المركزي
ُّ
داء الل

داء الألباب الدقيقة المتعددة 
)MmD(

وى  زِي النَّ
َ
الاعْتِلال العَضَلِىي مَركْ
)CNM(

ي حالة 
غ الخفيفة والمميتة. و�غ اوح الخصائص السريرية لمرض MmD ب�ي ت�ت

ي مرحلة الرضاعة 
الشكل التقليدي لمرض MmD، يبدأ ضعف العضلات �غ

ي عضلات الجذع والرأس/
أو الطفولة المبكرة. ويكون الضعف أك�ث وضوحًا �غ

ي عضلات الصدر والعضلات 
غ بمرض MmD تيبس �غ العنق. يظهر على المصاب�ي

ي تحريك أعينهم. يبدو الرُضع 
المحيطة بالعمود الفقري، ويجدون كذلك صعوبة �غ

" بسبب سوء توتر العضلات، ويستغرقون  غ هل�ي المصابون بمرض MmD "م�ت
ي الحالات الشديدة، 

. و�غ ي
ة طويلة قبل أن يستطيعوا الجلوس والوقوف والم�ش ف�ت

غ  ي حالة هذه الأشكال، قد تكون حركة الجن�ي
يبدأ MmD قبل ولادة الطفل. و�غ

غ بمرض MmD إلى كراسي متحركة  أقل قبل ولادته. وقد يحتاج بعض المصاب�ي
للتنقل، وقد يحتاجون إلى دعم التنفس. ينشأ مرض MmD عادةً جراء طفرات 

.RYR1 غ ي الج�ي
متنحية �غ

ايد مرض CNM بالتدريــــج. يمكن أن يبدأ ضعف العضلات المصاحب  غ قد ي�ت
ي أي وقت منذ الولادة وح�ت الطفولة المبكرة. ويستغرق الأطفال 

لمرض CNM �غ
. ويظهر  ي

ة أطول قبل أن يستطيعوا الحبو أو الم�ش المصابون بمرض CNM ف�ت
ي عضلات الوجه. ولا تعمل عضلات 

غ بمرض CNM كذلك ضعف �غ على المصاب�ي
(، كما يمكن أن يتدلى الجفنان  غ غ كذلك بنفس الكفاءة )شلل عضلات الع�ي الع�ي

غ بمرض CNM إلى  غ )إطراق الأجفان(. وقد يحتاج بعض المصاب�ي العلويان للعين�ي
كراسي متحركة للتنقل، وقد يحتاجون إلى دعم التنفس. ويمكن أن ينشأ مرض 

.RYR1 غ ي الج�ي
CNM جراء طفرات متنحية �غ

الفصل 2 - الخصائص السريرية
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. وعادةً  غ ي الوجه والعين�ي
غ بمرض CFTD ضعف العضلات �غ يظهر على المصاب�ي

غ )إطراق  غ للعين�ي غ العلوي�ي ما تكون وجوههم طويلة ونحيلة مع تدلىي الجفن�ي
الأجفان(. ويظهر عليهم سوء توتر العضلات وثبات المفاصل أو تيبسها. وقد 
ي العضلات، ويفقدون قوة العضلات، 

يشعر المصابون بمرض CFTD بألم �غ
غ بمرض  ي حالات نادرة، تكون عضلات القلب لدى المصاب�ي

ويُرهقون بسهولة. و�غ
. CFTD أضعف وأك�ب

الأنواع المرَضية النسيجية المختلفة من RYR-1-RD )يُتبع(

 عدم تناسب 
  )CFTD( ي

نوع الألياف الخل�ق

يبدو الأشخاص المصابون بمرض القابلية لفرط الحرارة الخبيث )MHS( بصفة 
. ولكن عندما يتلقون أنواعًا بعينها من  عامة أصحاء، دون أي ضعف عضلىي

التخدير العام، يمكن أن ترتفع درجة حرارتهم سريعًا، ويمكن أن يصابوا بتشنجات 
عضلية وزيادة معدل نبض القلب. ويمكن لهذا النوع من النوبات، ويُسم فرط 

الحرارة الخبيث )MH(، أن يكون مميتًا إن لم يُعالج بأسرع ما يمكن. وتجدر 
غ بأمراض RYR-1-RD، ممن يصابون بالضعف  الإشارة إلى أن العديد من المصاب�ي

الثابت و/أو الأنماط المرَضية المفصّلة أعلاه، يظلون عرضة للإصابة بفرط 
غ بمرض CCD، حيث 

الحرارة الخبيث. وينطبق ذلك بصفة خاصة على المصاب�ي
ي قرابة %30 من المر�غ كذلك من القابلية لفرط الحرارة الخبيث.

يعا�غ

غ بمرض MHS، وكذلك المصابون بأنواع فرعية أخرى من   ويمكن للمصاب�ي
RYR-1-RD، أن تظهر عليهم أعراض ارتفاع درجة الحرارة، وألم/تقلصات 

ا دون ارتباط بفرط الحرارة الخبيث. ويُشار إلى مثل 
ً
العضلات، والتيبس أحيان

 Awake( "ا بمصطلح "فرط الحرارة الخبيث أثناء اليقظة
ً
هذه النوبات أحيان

بة الحرارة  ي استخدامه هو "�غ
MH(. ولكن المصطلح الأك�ث دقة الذي ينب�غ

 exertional heat illness,( أو "المرض الحراري الإجهادي ")بة الشمس )�غ
 ،MHS وخاصة من يعانون من ،RYR-1-RD ويكون المصابون بأمراض .")EHI

exertional rhabdomy-( ةعُرض كذلك لخطر انحلال الربيدات الإجهادي
olysis, ERM(، حيث تنحل العضلات فجأة أثناء ممارسة المرء للتمارين.

الأشكال الأخرى من RYR-1-RD )لا تقوم على الخزعة العضلية(

القابلية لفرط الحرارة الخبيث 
)MHS(

 MH موضوع ،")Malignant Hyperthermia, MH( سيناقش الفصل الرابع، بعنوان "فرط الحرارة الخبيث
بمزيد من التفصيل.
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ي العضلىي التعامل مع المرض العص�ج

: 1( المساعدة على فهم RYR-1-RD بشكل أفضل وكذلك 2( أن يلعب دور الدليل لك  ي لهذا الكتيّب أن يقدم ما يلىي
ينب�غ

غ بأمراض RYR-1-RD. وتتوقف خطة  ولعائلتك بشأن أسلوب التعامل مع RYR-1-RD. لا تنطبق كل المعاي�ي على كل المصاب�ي
ي تحتاجها أنت و/أو طفلك على مرضك المحدد وعلى ما لديك من أعراض.  الرعاية ال�ت

: ي أطباؤك انتباههم عن كثب لما يلىي
ّ

. سيولى غ وبصفة عامة، فإن التعامل مع RYR-1-RD يتضمن فريقًا من الأخصائي�ي
العمود الفقري	 
القوة والحركة	 
التنفس	 
المضغ والبلع والكلام	 
التغذية	 

يكون المصابون بطفرات RYR1 عُرضة لخطر الإصابة بفرط الحرارة الخبيث )MH(. للحصول على مزيد من المعلومات بخصوص 
ذلك، يُر�ج مراجعة الفصل 4، بعنوان "فرط الحرارة الخبيث )Malignant Hyperthermia, MH("، والذي سيناقش 

موضوع MH بمزيد من التفصيل.

الرعاية متعددة التخصصات

ي مختلف المجالات. وفيما 
ة �غ غ ذوي الخ�ب دار بواسطة فريق من الأخصائي�ي ي أن رعايتك تُ الرعاية متعددة التخصصات تع�غ

غ الذين قد تصادفهم ضمن فريقك: يلىي أنواع الأطباء أو الأخصائي�ي

ي زيارة طبيب 
. من المحتمل أن ترغب �غ ي ي اضطرابات الجهاز العص�ب

طبيب متخصص �غ
ي الأمراض العصبية العضلية. ولمزيد من المعلومات بخصوص مقدمي 

أعصاب متخصص �غ
غ RYR-1، يُر�ب زيارة:   الرعاية ذوي الصلة بالأمراض المرتبطة بج�ي

.www.ryr1.org/provider

ي العظام والمفاصل والعضلات. يُر�ج مراجعة الفصل 6، بعنوان 
طبيب متخصص �غ

"العظام والمفاصل/طب العظام".

ي طب إعادة التأهيل، وهو مسؤول عن المساعدة على تشخيص 
هو طبيب متخصص �غ

ي الحركة والوظيفة، 
ي تؤثر �غ المشكلات المرتبطة بالعظام والمفاصل والعضلات ال�ت

ومعالجتها.

 طبيب الطب الطبيعي
 )طبيب الطب الطبيعي 

وإعادة التأهيل( 

طبيب الأعصاب

ي 
 أخصا�ئ

طب العظام

الفصل 2 - الخصائص السريرية
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الرعاية متعددة التخصصات )يُتبع(

ي يساعد على إدارة المهام والأنشطة اليومية، وخاصة تلك المتعلقة بالمهارات 
هو أخصا�ئ

 الحركية الدقيقة )كالأزرار والسحابات والكتابة، وما إلى ذلك(. 
يُر�ج مراجعة الفصل 7، بعنوان "تناول الطعام والبلع والكلام".

. يُر�ج مراجعة الفصل 5، بعنوان "الرئتان/طب الرئة". غ ي الرئت�ي
هو طبيب متخصص �غ

ي ذلك مشكلات التغذية. يُر�ج مراجعة 
ي المعدة والأمعاء، بما �غ

هو طبيب متخصص �غ
الفصل 7، بعنوان "تناول الطعام والبلع والكلام".

ي أمور الكلام واللغة والتواصل الشفهي والبلع. يُر�ج مراجعة الفصل 
ي يساعد �غ

هو أخصا�ئ
7، بعنوان "تناول الطعام والبلع والكلام".

ي التفك�ي والسلوك.
هو طبيب متخصص �غ

ي يساعدك على إدارة الوظائف الاجتماعية وعافيتك بصفة عامة.
هو أخصا�ئ

. وهو  ي
ي يساعد الأفراد والعائلات على فهم مرضهم الموروث والخطر الورا�ث

هو أخصا�ئ
ها. استشاري وراثة يمكن أن يساعدك على فهم نتائج اختباراتك الوراثية وتفس�ي

  RYR-1 ض  يُر�ج مراجعة الفصل 1 بعنوان "المرض المرتبط بالج�ي
ي منظور علم الوراثة". 

)RYR-1-RD( �ض

ي يساعدك على إدارة المشكلات المرتبطة بالحركة والأنشطة اليومية. يُر�ج مراجعة 
هو أخصا�ئ

.")PT( ي والعلاج الطبيعي
الفصل 9، بعنوان "النشاط البد�ض

)PT( المعالج الطبيعي

 المعالج 
 Occupational( ي

الوظي�ض
 )Therapist, OT

طبيب الرئة

 طبيب الجهاز الهضمي
 )Gastroenterologist,

)GI

ي أمراض الكلام واللغة 
أخصا�ئ

 )Speech-Language
Pathologist, SLP(

ي النفسي
الأخصا�ئ

ي الاجتماعي
الأخصا�ئ

 استشاري الوراثة
)استشاري وراثة معتمد 
 )Certified Genetic
))Counselor, CGC

ي بعض الحالات، قد تقابل استشاري الوراثة قبل مقابلة طبيب 
سيكون أول من تقابل على الأرجح هو طبيب الأعصاب )�غ

: ة من تلقيك التشخيص، سيتحدث إليك طبيب الأعصاب حول ما يلىي غ ة وج�ي الأعصاب(. وبعد ف�ت

تشخيصك	 
المسار المُرجح للمرض	 
 	.RYR-1-RD ي المستقبل بأمراض

هم من الأطفال �غ ي إصابة أطفالك وغ�ي
المخاطرة الوراثية �غ

  خطر الإصابة بفرط الحرارة الخبيث )يُر�ج مراجعة الفصل 4، بعنوان "فرط الحرارة الخبيث 	 
)")Malignant Hyperthermia, MH(

خطة محددة للتعامل مع المرض	 
سُبل الدعم والموارد المتاحة	 
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المتابعة
ي زيارة إلى الطبيب 

يتفاوت معدل زيارات المتابعة من شخص إلى آخر. عادةً ما يؤخذ الرُضع الذين تقل أعمارهم عن 12 شهرًا �غ
كل 3 أو 4 أشهر. أما الأطفال الأك�ب سنًا، فعادةً ما يزورون الطبيب كل 6 أشهر إلى 12 شهرًا. ويتوقف معدل زيارات المتابعة 

: ي كل زيارة متابعة، قد تتل�ت معلومات حول ما يلىي
 كذلك على شدة المرض.�و�غ

الحفاظ على وزن ص�ي	 

ممارسة التمارين	 

غ د	  ي ذلك فيتام�ي
التغذية الجيدة، بما �غ

التطعيمات	 

ألم�العضلات

ي تُصرف دون وصفة  ي العضلات، فقد يو�ي الطبيب بالعلاج بالتدليك أو بمسكنات الألم ال�ت
إن كنت أنت أو طفلك مصابًا بألم �غ

ض )dantrolene( الفموي لمعالجة ألم  ول�ي ي RYR-1-RD والتخدير دواء دان�ق
طبية. سبق أن وصف أطباء متخصصون �غ

ي تفاقم الأعراض 
غ بطفرات وأعراض سريرية معينة، وقد يتسبب �غ ي حالة المر�غ المصاب�ي

العضلات. وغالبًا لا يكون ذلك فعالًا إلا �غ
.RYR-1-RD ي استخدامه إلا بناءً على توصية طبيب خب�ي بأمراض

ي سياقات أخرى، لذلك لا ينب�غ
�غ

ل�ممارسة�التمارين تحمُّ

اتيجيات  ّ الأنشطة. وتتضمن الإس�ت ة طويلة، فقد يو�ي الطبيب بأن تغ�ي إن كنت، أنت أو طفلك، لا تستطيع ممارسة التمارين لف�ت
ي تساعد على الحد من عدم تحمل ممارسة التمارين الإكثار من معدل تناول السوائل، والحصول على العديد من  الإضافية ال�ت

ل. وقد يو�ي الطبيب كذلك  غ ات ارتفاع درجات الحرارة خارج الم�غ ة"، وتجنب ممارسة التمارين أثناء ف�ت ات الراحة القص�ي "ف�ت
 . ّ متحرك لمساعدتك على الس�ي  بمشّاية أو دراجة تزلج )سكوتر( أو كرسي

مشكلات�العين

ي  غ و/أو إطراق جف�غ ي طب العيون( لتقييم حركات الع�ي
، قد تضطر إلى زيارة طبيب عيون )أخصا�ئ غ فيما يتعلق بمشكلات الع�ي

، وهو ما قد يحدث بصفة خاصة أثناء النوم، عُرضة لخطر  غ ي العين�ي . يكون الأفراد المصابون بالغلق غ�ي المكتمل لجف�غ غ العين�ي
ي طب 

غ )يُر�ب استشارة أخصا�ئ ي استخدام الدموع السائلة أو أشكال أخرى من سُبُل وقاية الع�ي
ي أن يفكروا �غ

إصابة القرنية، وينب�غ
العيون )أي "طبيب العيون"( للحصول على التوصية المثلى(.

الإقامة�في�المستشفى

ي لطبيب الأعصاب أن يوفر معلومات حول تشخيصك 
، فينب�غ ي المستش�غ

ي حاجة إلى الإقامة �غ
إن كنت أنت أو طفلك �غ

واحتياجاتك. 
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)Malignant Hyperthermia, MH( الفصل 4 - فرط الحرارة الخبيث

ي عام 1993، ولاحظ والدها أن هناك خطأ ما منذ ولادتها. أخ�ب الأطباء عائلتها أنهم لا يعتقدون أنها 
وُلدت Brentney �غ

ي أو الكلام. ورغم ذلك، داومت Brentney على تجاوز توقعات الجميع يومًا بعد يوم.
 ستستطيع أبدًا الم�ش

ي البداية. نظرًا لتدهور حالتها 
ء تشخيص Brentney �غ سي

ُ
غ RYR-1، فقد أ غ بالأمراض المرتبطة بالج�ي ومثل العديد من المصاب�ي

؛ وهو ما أدى إلى الاختبارات الجينية. ولم  ي
ي تشخيصها المبد�ئ

غ �غ ي عام 2015، فقد صارت هي وعائلتها متشكك�ي
الصحية السريــــع �غ

.RYR-1 غ ي عمر 22 سنة، وهو أنها مصابة بمرض مرتبط بالج�ي
ي ح�ت يناير 2016، �غ

 تتلقَّ Brentney تشخيصها الحقي�ت

ي لا  ي ظلت بلا إجابة ورغم المواعيد ال�ت ورغم الأسئلة ال�ت
غ  تُحصى مع الأطباء، فقد ظلت Brentney وعائلتها متفائل�ي

Brent- ي 6 مايو 2016، تخرجت
. و�غ غ غوطامح�ي وملهم�ي

Trident Tech- لية
ُ
ney حاصلة على درجة جامعية من ك

nical College. ورغم مواجهتها بعض العقبات الصحية 
تها، إلا أن Brentney لم تشعر أبدًا  ي مس�ي

ة �غ الخط�ي
ي حياتها لا يستطيع أي شخص 

بالانهزام. وقد حققت إنجازًا �غ
 سلبها إياه.

ي أول مؤتمر بعنوان RYR-1 International Family Conference )مؤتمر الأسرة الدولىي 
وباعتبارها واحدة من الحضور �غ

 Brentney تفسر .RYR-1 Foundation بنفسها على قيمة مؤسسة Brentney ي 2016، فقد تعرفت
غ RYR-1( �غ لج�ي

ا مقابلة أشخاص يمكنهم معرفة ما أمر به والتجاوب معهم". ً ذلك كالتالىي "بعد اكتشاف RYR-1 Foundation، استطعت أخ�ي

 : ("، ير�ب التفضل بزيارة الرابط التالىي ي  ولمشاهدة فيديو عن "Brentney’s Story )قصة برينت�غ
www.ryr1.org/brentney

Brentney قصة

ي استطاعة 
"ح�ق قابلت آخرين من مجتمع�RYR-1،�لم يكن �ض

أي شخص آخر أن يفهم بشكل كامل ما كنت أمر به؛ لذلك سأظل 
ممتنة دومًا لذلك".

RYR-1 ض BRENTNEY، إحدى المصابات بمرض مرتبط بالج�ي
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الفصل 3
 دور الكالسيوم ومستقبِل الريانودين 

RYR-1-RD ي أمراض
�ض

ي تحديد وقت بذل العضلات للعضلية للمجهود ومدى ذلك 
يلعب مستقبِل الريانودين من النوع RyR1( 1( دورًا جوهريًا �غ

ي والحركة وحمل الأغراض. يعتمد انقباض العضلات على أيونات 
ي ذلك الم�ش

وري لكل الأنشطة اليومية بما �غ المجهود، وهذا �غ
ي قسم منها يُسم 

ي حالة الراحة، يُخزّن الكالسيوم �غ
الكالسيوم، فكلما زاد الكالسيوم زادت القوة الناتجة. داخل الخلية العضلية �غ

الشبكة الهيولية العضلية )sarcoplasmic reticulum, SR(. ويلعب مستقبِل RyR1 دور البوّاب المسؤول عن إطلاق أيونات 
ي مستقبِل 

ي وظيفة بوّاب الكالسيوم �غ
ي SR عند الحاجة إلى انقباض العضلة. ويجري التحكم �غ

الكالسيوم من قسم التخزين �غ
يدين )dihydropyridine receptor, DHPR(. عندما  ي هيدرو الب�ي

غ آخر يُسم مستقبِل ثنا�ئ RyR1 ميكانيكيًا بواسطة بروت�ي
ي SR. يُر�ب 

ي قسم التخزين �غ
غ RyR1 مُغلقًا بحيث يظل الكالسيوم �غ ي مستقبِل DHPR بروت�ي

تكون العضلة الهيكلية مرتخية، يُب�ت
مراجعة الشكل 1-3.

عندما نقرر تحريك جزء من جسمنا، فإن الدماغ يرسل نبضة كهربية تنتقل ع�ب الأعصاب إلى العضلات الهيكلية )تُسم "الإشارة 
العصبية"(. تؤدي الإشارة العصبية إلى أن يسحب مستقبِل DHPR بوّاب RyR1 لفتح قناة RyR1، وهو ما يتيح لأيونات 

(. وتستطيع حينذاك أيونات  ي SR وع�ب قناة RyR1 إلى داخل الخلية )السيتوبلازم أو الهيولىي
الكالسيوم التدفق من قسم التخزين �غ

ي تسبب قِصر العضلة، أو  ي تحركت إلى سيتوبلازم الخلية )من SR ع�ب قناة RyR1( الارتباط بمكوّنات العضلة ال�ت الكالسيوم ال�ت
ي يجري إطلاقها من الكالسيوم، زادت شدة الانقباض وزادت القوة الناتجة. يُر�ب  انقباضها؛ مما يولد قوة. وكلما زادت الكمية ال�ت

مراجعة الشكل 2-3.

ض RYR-1 والعضلات الهيكلية الج�ي
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الخلية العضلية

السيتوب�زم

SR

الخلية العضلية

السيتوب�زم

SR

 القناة
مغلقة

الكالسيـوم

السيتوب�زم

RyR1

DHPR

الكالسيـوم

 القناة
 مفتوحة

الشبكة الهيولية
  (SR) العضلية 

الشبكة الهيولية
  (SR) العضلية 

السيتوب�زم

RyR1

DHPR

ي حالة الارتخاء وعدم الانقباض. ب. 
الشكل 3-1 - أ. العضلة �ض

ي حالة الارتخاء، توجد 
ّ لإحدى الخلايا العضلية �ض ي منظر مُك�ج

�ض
أيونات الكالسيوم داخل الشبكة الهيولية العضلية )SR(، وليس 
ي منظر مُك�ج لجدار SR، لم يكن مستقبِل 

ي السيتوبلازم. ج. �ض
�ض

ا؛ مما يمنع الكالسيوم  ً
DHPR مُفعلًا، وكان مستقبِل RyR1 مغلق

من مغادرة SR ودخول السيتوبلازم.

ي منظر مُك�ج 
ي حالة الانقباض. ب. �ض

الشكل 3-2 - أ. العضلة �ض
 SR ي حالة الانقباض، غادرت أيونات الكالسيوم

لخلية عضلية �ض
ي منظر مُك�ج لجدار SR، جرى 

ي السيتوبلازم. ج. �ض
وهي الآن �ض

تفعيل مستقبِل DHPR، وانتقل مستقبِل RyR1 من الإغلاق 
إلى الفتح. يسمح ذلك لأيونات الكالسيوم بمغادرة SR ودخول 

السيتوبلازم. وعن طريق دخول السيتوبلازم، يستطيع الكالسيوم 
حينذاك المتابعة إلى المرحلة الثانية من انقباض العضلة.

عضلة مرتخية

أ.

ب.

ج.

أ.

ب.

ج.

انقباض العضلة

الفصل 3 - الكالسيوم ومستقبِل الريانودين
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.)PhD( دكتوراه ،Robert T. Dirksen :الشكل 3-3 - المصدر 
”.Role of Calcium in RYR-1 Myopathy, Made Ridiculously Simple“ 

ي عام 2016: 
ي Baltimore, MD، �ض

ي مؤتمر RYR-1 International Family Conference، �ض
 عُرض �ض

 www.ryr1.org/conference2016

ح فيها  ي يسرش
لمشاهدة مقاطع الفيديو ال�ق

د. Robert T. Dirksen مستقبِل 
RyR1، يُر�ج النقر على الصورة على 

ض أو زيارة:   اليم�ي
www.ryr1.org/ccg-calcium

ي هذا المثال، حوض المرحاض هو الجزء الداخلىي من الخلية )السيتوبلازم(، والخزان هو 
تضاهي تلك العملية دفق المرحاض. �غ

ي SR، ويمثل الماء أيونات الكالسيوم )+Ca2(. يؤدي إجراء الدفق إلى إطلاق المرحاض للماء )أيونات 
قسم تخزين الكالسيوم �غ

 عن 
ً
ي تلك العملية كاملة

الكالسيوم( من الخزان )SR( إلى الحوض )الجزء الداخلىي من الخلية أو السيتوبلازم(. ويجري التحكم �غ
طريق مقبض المرحاض )DHPR( من خلال سحب الصمام العائم )RyR1( لفتح قناة تسمح بتدفق الماء من الخزان إلى حوض 
 DHRP ي تسبب فتح المرحاض. يُر�ب مراجعة الشكل 3-3. ويشبه الشخص الذي يقوم بشد المقبض "الإشارة العصبية"، ال�ت

 )SR( من الخزان )( لإطلاق الماء )الكالسيومRyR1( يفتح ذلك الصمام العائم ،)DHPR( عند سحب المقبض .RyR1 لقناة بوّاب
ي SR إلى السيتوبلازم اللازم 

إلى حوض الماء )السيتوبلازم(. وبذلك، فإن الدفق يمثل تدفق أيونات الكالسيوم من قسم التخزين �غ
لانقباض العضلة وإنتاج القوة. 

ي المرة الواحدة، زادت قوة الدفق )انقباض العضلة(. عندما تحتاج العضلة إلى الارتخاء، تنتهي الإشارة 
وكلما زاد الماء المتدفق �غ

غ آخر الكالسيوم من السيتوبلازم مرة أخرى إلى  العصبية، وتغلق مستقبِلات DHPR قنوات بوّاب الكالسيوم RyR1، ويضخ بروت�ي
SR لتخزينه )ويشبه ذلك إعادة الامتلاء بالماء(. 

RyR1

الدفق

الفصل 3 - الكالسيوم ومستقبِل الريانودين



الإرشادات التوجيهية للرعاية السريرية 35

ي اعتلال العضلات الناجم عن 
ة تتناول "دور الكالسيوم �ض  للموارد الإضافية ولعرض محا�ض

 Role of Calcium in RYR-1 Myopathy(  RYR-1(" يُر�ج النقر على الصورة أعلاه أو زيارة الرابط: 
www.ryr1.org/ccg-calcium

ي RYR-1-RD؟
ي تحدث �ض

ات ال�ق ما التغ�ي

ي قدرة العضلة الهيكلية على أداء وظيفتها 
ي مستقبِل RyR1، وهو ما يؤثر بدوره �غ

غ RYR1 مشكلات �غ ي الج�ي
تسبب الطفرات �غ

ي ذلك ضعف 
ي العضلات، بما �غ

غ RYR1 أن تؤدي إلى مشكلات واسعة النطاق �غ ي الج�ي
. ويمكن للطفرات �غ بشكل طبي�ي

ي العضلات، وانحلال العضلات، وتفاعل قد يكون مميتًا إزاء أشكال معيّنة من التخدير )أي "فرط الحرارة 
العضلات، وألم �غ

 .)")MH( الخبيث

ي حالة بعض الطفرات، يكون بوّاب RyR1 مُسّربًا. يتسرب الكالسيوم من قسم التخزين إلى السيتوبلازم، وهو نفس ما 
و�غ

يحدث عندما يتسرب الماء إلى حوض المرحاض من الخزان بسبب وجود تسريب من الصمام العائم. يؤدي ذلك إلى توفر 
كمية أقل من الماء لإطلاقها عند الدفق )وهو ما يؤدي إلى "ضعف" الدفق(. وعلى نحو مشابه، يؤدي تسرب RyR1 إلى 

ي SR لدعم انقباض العضلة )يؤدي ذلك إلى "ضعف" الانقباض(. ويمكن لطفرات أخرى 
تخزين كمية أقل من الكالسيوم �غ

ي من قنوات RyR1، وهو ما يؤدي إلى الحد من قدرة أيونات الكالسيوم على التدفق 
أن تؤدي إلى عدم صُنع الخلايا لما يك�غ

 RyR1 ي حالة طفرات أخرى، لا تسمح قنوات بوّاب
إلى السيتوبلازم، ويؤدي ذلك بدوره إلى ضعف الانقباض. ولكن �غ

ي SR إلى السيتوبلازم، فيؤدي ذلك أيضًا إلى توفر كمية أقل من 
لأيونات الكالسيوم بالتدفق بسهولة من قسم التخزين �غ

مَّ تنتج قوة أقل )أي يؤدي ذلك إلى ضعف العضلات(.
َ
ي الانقباض، ومن ث

الكالسيوم للتسبب �غ

الفصل 3 - الكالسيوم ومستقبِل الريانودين
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الفصل 4
)MH( فرط الحرارة الخبيث

ي النوم. 
. يؤدي التخدير العام إلى استغراقك �غ ي تخدير عام: دواء )أدوية( تتلقاه )تتلقاها( أثناء العملية الجراحية أو الإجراء الط�ب

. ي جسمك أعلى من الطبي�ي
فرط الاستقلاب: أي أن يكون معدل الأيض �غ

. ويؤدي التخدير الموض�ي إلى تخدير جزء من  ي : أي دواء تتلقاه أثناء العملية الجراحية أو الإجراء الط�ب تخدير موضعي
ي النوم.

الجسم دون أن يؤدي إلى استغراقك �غ

ي العضلات.
وجع العضلات: أي ألم �غ

الحالة الدوائية الوراثية: أي صفة وراثية يجري تفعيلها عن طريق دواء مُحفز لها. 

انحلال الرُبيدات )انحلال العضلات المخططة(: أي موت الألياف العضلية؛ مما يطلق محتوياتها إلى مجرى الدم.

: أي أن تكون للطفرة أو للمتغ�ي علامات وأعراض واسعة النطاق، ولا تظهر الأعراض دومًا. ّ انتفاذ المتغ�ي

كلمات قد يستخدمها الطبيب

ي تنحل فيها العضلات  فرط الحرارة الخبيث )MH( هو تفاعل ترتفع فيه درجة حرارة الجسم على نحو مفرط إلى الدرجة ال�ت
( تخدير معيّنة، وهو حالة طبية طارئة. إن لم يُعالج المصاب بـ MH فورًا، فيمكن أن يؤدي MH إلى  استجابة لمحفزات )عقاق�ي

فشل كلوي، وتلف الدماغ، والسكتة القلبية، وفشل أعضاء إضافية، بل وقد يؤدي إلى الوفاة. ويُعد MH مثالًا تقليديًا على الحالة 
ي أحد الجينات(، ولكنه لا يُصاب بنوبة/

ي ذلك وجود قابلية وراثية لدى المرء للإصابة بها )بسبب طفرة �غ الدوائية الوراثية. ويع�غ
 .")MHS( التخدير. ويُطلق على ذلك غالبًا مُسم "القابلية لفرط الحرارة الخبيث ) أزمة MH ما لم يتعرض لمحفزات )عقاق�ي

(، مثل انحلال  ي
 لمحفزات خارجية أخرى )مثل الإجهاد البد�غ

ً
توجد أعراض أخرى يمكن أن يصاب بها مر�غ MHS استجابة

الربيدات )انحلال العضلات(، والتقلصات العضلية الشديدة وتيبسها، وعدم تحمل الحرارة.
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ي غياب ضعف العضلات، وبعبارة أخرى، فإن مر�غ MHS تكون قوتهم طبيعية 
ي بعض الحالات، يمكن حدوث MHS �غ

و�غ
)أو ح�ت زائدة(، و"العرَض" الوحيد الذي يصيبهم هو القابلية لتفاعلات فرط الحرارة الخبيث. وعلى العكس من ذلك، يمكن 

أن يصيب MHS مر�غ RYR-1-RD ذوي العلامات والأعراض التقليدية لاعتلال العضلات )ضعف العضلات( )يُر�ج مراجعة 
  .)"RYR-1 ض الفصل 2 بعنوان "الخصائص السريرية للمرض المرتبط بالج�ي

ي النوم" عادةً قبل 
تتضمن محفزات MR عقاق�ي معينة تُستخدم لغرض التخدير العام، عندما يُدفع شخص إلى "الاستغراق �غ

ي ذلك غرف العمليات وغرف الطوارئ ووحدات 
ي مجموعة متنوعة من الأماكن، بما �غ

العملية الجراحية. يُستخدم التخدير العام �غ
succi-( غ غ MH ومنها: ساكسينيل كول�ي ةالعناي المركزة )intensive care units, ICU(. وهناك عقاق�ي بعينها تشتهر بتحف�ي
 )sevoflurane( وسيفوفلوران )isoflurane( ي الوريد( وغازات التخدير المستنشَقة )مثل أيزوفلوران

nylcholine( )يُعطى �غ
ي تُعطى عن طريق أنبوب التنفس. وديسفلوران )desflurane(( ال�ت

ي ذلك أنك إن كنت مصابًا  ي أغلب الحالات، تكون الصفة الصبغية جسدية سائدة. ويع�غ
إن الجوانب الوراثية لـ MHS معقدة. و�غ

ي ذلك أيضًا وجود احتمالية بنسبة %50 أن يرث كل من  بـ MHS، فإن أحد والديك مصاب بـ MHS على الأرجح كذلك. ويع�غ
ي أن ذلك الشخص هو الأول  ي بعض الحالات النادرة، تكون إصابة المرء بـ MHS مُستجدة، وهو ما يع�غ

أطفالك MHS. ولكن، �غ
ي الصفة الصبغية الجسدية 

غ بطفرات �غ ي عائلته الذي يُصاب بذلك. وقد صادف الأطباء كذلك MH لدى أشخاص مصاب�ي
�غ

.RYR1 المتنحية في الجين

ي الصفة الصبغية الجسدية السائدة. أغلب 
ي MHS، وأغلبها طفرات �غ

غ RYR1 تشتهر بالتسبب �غ ي الج�ي
توجد عدة طفرات �غ

غ بـ MHS لا يصابون بضعف عضلات ملحوظ، وهم يبدون أصحاء بل ح�ت أقوياء، رغم أنهم قد لا يتحملون الحرارة و/أو  المصاب�ي
ي أن 

ودة. وبصرف النظر، فإن كل مر�غ MHS ينب�غ ي درجات الحرارة فائقة ال�ب
ممارسة التمارين، أو قد يصابون بتيبس العضلات �غ

اض تعرضهم  ي اف�ت
غ RYR1 ينب�غ ي الج�ي

ات �غ يخضعوا لاختبارات طفراتRYR1. وكذلك، فإن كل المر�غ ذوي الطفرات/المتغ�ي
.MH لخطر

ي ذلك أن الشخص قد يتعرض عدة مرات للمحفزات  . ويع�غ ّ غ RYR1 انتفاذ المتغ�ي ي الج�ي
ظهر الطفرات المرتبطة بـ MH �غ تُ

ي ذلك أفراد 
غ بنفس الطفرة )بما �غ ا أن المصاب�ي

ً
دون صعوبة قبل حدوث تفاعل MH للمرة الأولى. وما يجعل ذلك أك�ث إرباك

ي ذلك أن البعض قد يكون حساسًا للحرارة، ويصاب البعض  العائلة نفسها( قد يبدو مظهرهم مختلفًا من المنظور السريري، ويع�غ
بتفاعلات MH إزاء التخدير، ويصاب البعض بانحلال الربيدات مع ممارسة التمارين(، ولا يواجه البعض الآخر أي مشكلات تتعلق 

بتلك الحالات.

القابلية لفرط الحرارة الخبيث )MHS( من منظور علم الوراثة

 )Malignant Hyperthermia, MH( الفصل 4 - فرط الحرارة الخبيث
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ي أكسيد الكربون 
يتضمن التعريف الكلاسيكي لـ MH استجابة فرط الاستقلاب )أي ارتفاع درجة الحرارة، وارتفاع مستوى ثا�غ

، وتسارع نبض القلب، وانحلال الربيدات( إزاء أنواع بعينها من التخدير العام و/أو إزاء عقار بعينه. ولا يُعد التخدير  ي الزف�ي
�غ

ي تُستخدم  "، عن طريق الحقن تحت الجلد، من محفزات MH عادةً. يوجد نوعان من الأدوية المرتبطة بالتخدير ال�ت "الموض�ي
ي التخدير العام وعليك تجنبها:

�غ

  الغازات المستنشقة: يتضمن ذلك أيزوفلوران )isoflurane( وسيفوفلوران )sevoflurane( وإينفلوران 	 
 )methoxyflurane( وميثوك�ي فلوران )halothan( وهالوثان )ether( والإيث�ي )enflurane( 

.)desflurane( وديسفلوران
ض )succinylcholine(: هو دواء وريدي يُستخدم لشل العضلات مؤقتًا ويشيع استخدامه للتخدير العام 	  ساكسينيل كول�ي

ي الحالات الطبية الطارئة. وهو يشل العضلات فورًا، ويزول أثره سريعًا.
قبل العملية الجراحية وبعدها أو �غ

ض RYR1 تلك الأنواع من العقاق�ي ويصاب بتفاعل MH، فإن  ي الج�ي
عندما يتل�ق شخص مصاب بطفرة مرتبطة بـ MH �ض

ي من الكالسيوم بالدخول إلى داخل الخلية العضلية. يسبب 
مستقبِلات RyR1 تظل مفتوحة وتسمح لكمية أك�ث مما ينبعض

ي غمرة كل تلك الطاقة وتموت. 
ق الخلايا العضلية �غ ذلك استمرار انقباض العضلة، وهو ما يسبب انحلال الربيدات، حيث تح�ت

يؤدي انحلال الربيدات إلى انطلاق الحرارة، وهو يُطلق كذلك مستويات عالية من البوتاسيوم ومن أحد بروتينات العضلات 
غ إلى مجرى الدم. ويؤدي ذلك إلى أن يص�ي لون البول داكنًا. يمكن أن تسبب الكمية المفرطة من البوتاسيوم  المسم بميوجلوب�ي

ي أعضاء أخرى.
ة ومميتة �غ ي مجرى الدم إصابات خط�ي

غ �غ والميوجلوب�ي

وعادةً ما تظهر على الشخص المصاب بتفاعل MH الأعراض التالية:

ارتفاع درجة الحرارة بشكل خط�ي	 
تسارع نبض القلب	 
تسارع التنفس	 
ي أنحاء الجسم	 

تيبس العضلات الهيكلية �غ
انحلال الرُبيدات )انحلال العضلات(	 
ي الدم	 

ارتفاع مستويات الحمض �غ
البول الداكن	 

عند حدوث تفاعل MH، فعلى الأطباء إيقاف غازات التخدير فورًا والإبقاء على التخدير باستخدام عقاق�ي غ�ي محفزة له. 
ي يستنشقها. وعليهم كذلك معالجة المريض عن طريق حقنه  غ ال�ت ي أن يجعلوا حرارة المريض تقل ويزيدوا كمية الأكسج�ي

وينب�غ
ض )dantrolene(. وبعد انتهاء الأزمة، يتم إدخال المريض عادةً إلى وحدة العناية المركزة  ول�ي ي الوريد بدواء طارئ يسم دان�ق

�غ
اقب الأطباء المريض تحسبًا للمضاعفات، مثل تلف الأعضاء  غ )dantrolene( مرة أخرى، وس�ي ول�ي )ICU(. وفيها، قد يتل�ت دان�ت

والجلطات الدموية.

MH المرتبط بالتخدير

 )Malignant Hyperthermia, MH( الفصل 4 - فرط الحرارة الخبيث
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2005;293)23(:2958. doi:10.1001/jama.293.23.2958 .JAMA :المصدر

ي 
ي غرفة العمليات يتل�ق التخدير العام من طبيب التخدير. يكون المر�ض ذوو الطفرات �ض

رسم يوضّح مريضًا �ض
ض RYR1 عرضة لخطر فرط الحرارة الخبيث )MH(، وهو تفاعل قد يكون مميتًا إزاء التخدير العام. الج�ي

 )Malignant Hyperthermia, MH( الفصل 4 - فرط الحرارة الخبيث
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يعتمد تشخيص MHS على:

سري: هل أصيب أحد والديك و/أو أشقائك بعلامات أو أعراض تش�ي إلى MHS )مثل نوبة MH و/أو 	 
ُ
 تاريخك الأ

انحلال الربيدات(؟
ي السابق: هل أصبت بعلامات أو أعراض تش�ي إلى MHS )مثل نوبة MH و/أو انحلال الربيدات(؟	   تاريخك الط�ج
غ 	  ي الج�ي

 الاختبارات الوراثية: هل سبق خضوعك أنت أو أحد أفراد أسرتك لاختبارات وراثية بخصوص وجود طفرات �غ
 RYR1 )وكذلك الطفرات الأخرى المرتبطة بـ MHS(؟

ي تلك الحالة، 
ا، تكون الاختبارات الوراثية سلبية أو غ�ي حاسمة. و�غ

ً
ا ما تكون الاختبارات الوراثية غ�ي كافية. أحيان

ً
أحيان

ي احتمالية إصابة الشخص بـ MHS، فقد يتطلب ذلك خزعة عضلية خاصة. تُسم 
إن كان هناك اشتباه سريري �غ

 Caffeine Halothane Contracture Test,( ي ي الكافيي�غ
تلك الخزعة العضلية الخاصة اختبار التفقع الهالوثا�غ

 .MHS ي تشخيص
 CHCT(، وهو الركن الجوهري �غ

جري هذا النوع من الاختبارات: ي أمريكا الشمالية تُ
 ولا توجد سوى خمسة مراكز �غ

ي تورونتو، كندا. 	 
مستش�غ Toronto General Hospital، �غ

ي ولاية ماريلاند، 	 
ي بيثيسدا، �غ

 جامعة Uniformed Services University of the Health Sciences، �غ
الولايات المتحدة الأمريكية

ي ولاية كاليفورنيا، الولايات المتحدة الأمريكية	 
ي دايفيس، �غ

جامعة University of California، �غ
ي ولاية مينيسوتا، الولايات المتحدة الأمريكية	 

ي مينيابوليس، �غ
جامعة University of Minnesota، �غ

ي ولاية نورث كارولينا، الولايات 	 
ي وينستون-سالم، �غ

  مركز Wake Forest Baptist Medical Center، �غ
المتحدة الأمريكية

ي للمجموعة الأوروبية لفرط الحرارة 
و�غ ي تجري هذا الاختبار، يُر�ب الرجوع إلى الموقع الإلك�ت وفيما يخص المراكز الأوروبية ال�ت

 الخبيث )European Malignant Hyperthermia Group( وهو: 
.www.emhg.org/mh-units-map

كيف يتم تشخيص الإصابة بـ MHS؟

ماذا�لو�احتجت�إلى�الخضوع�لعملية�جراحية؟

ت الجراح أو طبيب  غ RYR1 هم عُرضة لخطر MH. إن أخ�ب ي الج�ي
غ بطفرات �غ اض أن كل المصاب�ي ي لكل أطباء التخدير اف�ت

ينب�غ
التخدير أنك مصاب بإحدى طفرات RYR1 و/أو MHS، فيمكنهم اتخاذ احتياطاتهم وتقديم نوع مختلف من أدوية التخدير، 

تكون آمنة لك.
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ي حالات نادرة، قد يصاب المرء بتفاعل يشبه MH ح�ت دون أن يتل�ت التخدير. لا أحد يعرف أسباب ذلك، ولكن بعض 
�غ

ي والحر والمرض. ومصطلح "اليقظة" مث�ي للجدل؛ لأن 
غ الإجهاد والتمرين البد�غ المحفزات تتضمن توليفة تجمع ب�ي

التعريف التقليدي ينص على أن MH هو تفاعل إزاء التخدير. ولذلك، لا يستخدم بعض الأطباء مصطلح MH "أثناء 
."MH اليقظة" ويفضلون مسم بديلًا، مثل تفاعل "شبيه بـ

MH "أثناء اليقظة"

ما�عليك�أن�تتذكره:
ِ سوارًا طبيًا يش�ي إلى أنك عرضة لخطر MH، وارتدِه؛ تحسبًا لأي حالة طارئة.	 

اش�ت
ة 	  ي أقرب فرصة ممكنة، قبل ف�ت

غ RYR1 وبـ MHS �غ ي الج�ي
 أخ�ب الجراح وطبيب التخدير أنك مصاب بطفرة )طفرات( �غ

مناسبة من يوم العملية الجراحية )فذلك يتيح لهم الوقت لإعداد معداتهم وأدويتهم واتخاذ احتياطاتهم(
غ )dantrolene( قبل العملية الجراحية	  ول�ي ي حاجة إلى تناول علاج دان�ت

لست �غ
ي حاجة إلى خزعة عضلية قبل العملية الجراحية	 

لست �غ
ة أطول من أي شخص آخر بعد العملية الجراحية	  ي المستش�غ لف�ت

ي حاجة إلى الإقامة �غ
لست �غ

ي تضم المر�غ الآخرين )المستشفيات 	   قد يتم نقلك إلى غرفة الإفاقة نفسها ال�ت
)MH ي الهواء ليحفز

فيها تهوية جيدة؛ لذلك يكاد لا توجد أي كمية من غاز التخدير �غ  

غ كذلك إزاء الحرارة والتمارين  سري MH قد يكونون حسّاس�ي
ُ
الأشخاص الذين سبق إصابتهم بنوبة MH أو يتضمن تاريخهم الأ

ا لذلك قد يتم تشخيص إصابته بـ MHS لأنه لا يستطيع تحمل الحرارة أو لسابق 
ً
الشاقة. وكذلك، فإن الشخص المعا�غ خلاف

ERM/و MH غ إصابته بنوبة ERM أو EHI. ترتبط طفرات RYR1 بنسبة تصل إلى %30 بنوبات ERM. توجد صلة ب�ي
EHI، ولكن لا أحد يعلم مدى قوة تلك الصلة.

 للتمرين الشاق أو درجة الحرارة المفرطة أو كليهما، بدلًا من غاز التخدير و/
ً
ERM/EHI يشبه MH، إلا أنه يحدث استجابة

وسية.  غ )succinylcholine(. وقد تتضمن المحفزات الأخرى العقاق�ي والمرض، مثل العدوى الف�ي ي ساكسينيل كول�ي
أو تل�ت

ي العضلات. 
وعند حدوث تلك النوبات، تموت الخلايا العضلية وتنطلق محتوياتها إلى مجرى الدم. ويشعر الشخص بألم شديد �غ

غ  غ يسم كريات�ي ي مستوى بروت�ي
ويحتوي بوله على نواتج انحلال الربيدات، فيص�ي لونه داكنًا. قد يُظهر تحليل الدم ارتفاعًا �غ

فوسفوكيناز )creatine phosphokinase, CK(. إن لم يُعالج ERM/EHI، فيمكن أن يؤدي إلى الفشل الكلوي والجلطات 
الدموية واضطراب نبض القلب، بل وح�ت الوفاة.

 .ICU ي أو إدخاله إلى وحدة عند حدوث ERM/EHI، يفحص الأطباء المريض ويقررون إما علاج الشخص كمريض خار�ب
يتوقف هذا القرار على مدى شدة التفاعل.

)EHI( أو المرض الحراري الإجهادي )ERM( انحلال الربيدات الإجهادي
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: ، فقد ينصحك الأطباء بما يلىي ي  إن تلقيت العلاج كمريض خار�ب

احة	  ات اس�ت أخذ ف�ت

ب الماء	  طيب - أي الإكثار من سرشُ ال�ت

الحصول على قسط كافٍ من النوم	 

تجنب الحرارة	 

ة	  تجنب ممارسة الرياضات لف�ت

ا آخر )تأكد من القراءة عن الآثار الجانبية المحتملة لأي دواء )أدوية( تتناوله(	 
ً
ي قد تحفز حادث تجنب الأدوية ال�ت

غ	  عدم تناول الكافي�ي

هم(	   أخذ حمام مثلج )مثلما يفعل لاعبو كرة القدم الأمريكية، وغ�ي

: إن كان ERM/EHI بالشدة الكافية لدخولك وحدة ICU، فقد تتل�ت ما يلىي

 	)dantrolene( غ ول�ي العلاج باستخدام دان�ت

السوائل الوريدية	 

الغسيل الكلوي إن أصبت بتلف كلوي ولم تستطع إنتاج البول	 

ا آخر	 
ً
ي قد تحفز حادث النصيحة بتجنب العقاق�ي ال�ت

يد(	  يد الجسم )السوائل الوريدية الباردة وبطانية الت�ب ت�ب

بعد مرور حادث ERM/EHI، سينصحك طبيبك بشأن العودة إلى ممارسة الرياضة أو الأنشطة. ليس عليك أن تتجنب ممارسة 
ي  بات شمس( أو بانحلال الربيدات. إليك بعض الاحتياطات ال�ت بات حرارة )�غ كل التمارين ما لم يكن لديك تاريــــخ من الإصابة بصرغ

ي أن تتذكرها:
ينب�غ

تحدث إلى طبيبك قبل بدء برنامج لممارسة التمارين أو الرياضة.	 

د الشديد.	  تجنب الحر الشديد أو ال�ب

تجنب التمارين الشاقة للغاية واستمع إلى جسدك.	 

تجنب التدريب الذي ينطوي على دفع عضلاتك إلى أبعد من مرحلة الفشل/الإنهاك.	 

ودة، إن كنت مريضًا أو إن كنت قد تناولت عقاق�ي أو كحوليات مؤخرًا.	  ي الطقس فائق الحرارة أو ال�ب
 لا تقم بنشاط شاق �غ

داوم على تناول السوائل أثناء ممارستك التمارين.	 

 	.SOS أو MedicAlert ارتدِ وسيلة تعريف تحسبًا للحالات الطبية الطارئة، مثل قلادة أو سوار

يد.	  تأكد من توفر علاج بالت�ب

 	 )Non-steroidal anti-inflammatory drugs, NSAIDs( ويدية   لا تستخدم مضادات الالتهاب غ�ي الست�ي
غ )ibuprofen( لمعالجة الصداع أو الألم أو الحم قبل الرياضة. إن مرضت، فانتظر  ين )aspirin( وإيبوبروف�ي )مثل الأس�ب

. ح�ت تتعا�غ
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 National( ي للهوكي ي للدوري الوط�غ ي القرعة العامة للاجتماع التحض�ي
باعتباره العاسرش �غ

ي 
Hockey League, NHL(، فقد كانت لدى Cody Hodgson آمال واعدة �غ

 Vancouver Canucks لفرق Cody لعب .NHL ي
ته المهنية �غ  مس�ي

ي استمرت  ته المهنية ال�ت وBuffalo Sabres وNashville Predators طيلة مس�ي
ست سنوات. ورغم إصابته بتشنجات عضلية طيلة عمره، فقد تجاهلها باعتبارها جزءًا 

، يتذكر أنه قال:  ي
ا�غ ة لعبه الاح�ت ا. ومع تزايد شدة أعراضه أثناء ف�ت

ً
ف من كونه رياضيًا مح�ت

ة  ّ طلب المساعدة من طبيب". أصابته بعض العلامات والأعراض المث�ي "عرفت أن علىي
ي 

ي ذلك: صعوبة التنفس، واضطراب نبض القلب، والانخفاض الشديد �غ
للضيق، بما �غ

ضغط الدم الذي يؤدي إلى "الإغماء" وبول بلون الشاي. وصلت شدة تلك الأعراض 
ي 2015، وشخص الأطباء إصابته بانحلال الربيدات، 

دخل المستش�غ �غ
ُ
روتها عندما أ

ُ
ذ

وهي حالة شديدة وقد تكون مميتة، ومرتبطة بالانحلال غ�ي الطبي�ي للعضلات.

وأثناء موسم 2016-2015 مع فريق 
Predators، أحيل Cody إلى د. Sheila Riazi، وهي طبيبة تخدير وواحدة 

ي فرط الحرارة الخبيث، وهي حالة تصيب العضلات والأك�ث 
غ �غ اء المرموق�ي من الخ�ب

غ RYR1. أدركت د. Riazi، وهي  ي الج�ي
شيوعًا أن تكون بسبب حدوث طفرة �غ

RYR-1 Founda- ةواحد من أعضاء المجلس الاستشاري العلمي لدى مؤسسة
ي منها، 

ي يعا�غ tion، أن الإصابات العديدة لدى Cody، والأعراض الشديدة ال�ت
ونوبات انحلال الربيدات كانت كلها على الأرجح بسبب فرط الحرارة الخبيث 
ي  غ RYR-1. وقد طلبت اختبارات وراثية وخزعة عضلية، وال�ت المرتبط بالج�ي

بدورها أكدت ذلك التشخيص.

ي هذا التشخيص من د. Riazi مصدر راحة عظيمة لدى Cody، فقد قال: "يتعرض المرء للكث�ي من الإصابات، 
وقد كان تل�ت

غ بشأن ما تمر به".  ، لكن المخيف حقًا هو ما تكون فيه من عدم اليق�ي ويتحمل تكلفة بدنية عندما يلعب الهوكي

 .Michael Goldberg .ي التواصل مع رئيسها، د
قامت د. Riazi بإخبار Cody بمؤسسة RYR-1 Foundation وساعدته �غ

RYR-1 Founda- ي أوائل عام 2018 والحصول على مزيد من المعلومات عن عمل مؤسسة
دوبع مقابلة د. Goldberg �غ

ي لا تقتصر فقط على المطالبة 
tion، قال Cody : "آمُل أن أتمكن مع مؤسسة RYR-1 Foundation من المساعدة ال�ق

بعلاج شافٍ، بل وتنطوي كذلك على مساعدة الآباء والأمهات والمر�ض والأسر المتأثرة بهذا المرض حاليًا، ح�ق يستطيعوا 
التوصل إلى فهم أفضل لحالتهم، واتخاذ الاحتياطات الملائمة، وح�ق يتاح لهم علاج".

www.ryr1.org/cody :يُر�ج زيارة الرابط ،")Cody’s Story( ولمشاهدة مقطع فيديو عن "قصة كودي

 RYR-1 International ي مؤتمر
( �غ غ Cody )إلى اليم�ي

 Lindsay لعام 2018، مع Family Conference
ي 

Goldberg )إلى اليسار( وشقيق Cody، اسمه Clayton )�غ
المنتصف(.

Cody قصة
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ول. ويُصاب حوالىي %10 إلى %29 ممن يتناولون أدوية  غ )Statins( إن أصيبوا بارتفاع الكوليس�ت يتل�ت الناس أدوية الستات�ي
. وتتضمن أعراض الاعتلال العضلىي الناجم عن  ض ي يُسم اعتلال العضلات الناجم عن الستات�ي غ )Statins( بأثر جان�ب الستات�ي

: غ ما يلىي  الستات�ي

ضعف العضلات	 
التقلصات	 
ي العضلات	 

ألمًا �غ
 تورم العضلات	 

 

)Statins( ض أدوية الستات�ي

ي زيارات المتابعة. يستطيع من 
تحدث إلى أطبائك بخصوص العودة إلى ممارسة الرياضة واتبع توجيهات الأطباء �غ

ة معيّنة.  يصابون بنوبة ERM/EHI العودة عادةً إلى ممارسة الرياضة بالتدريــــج. وعادةً، ستبدأ بالقيام بنشاط خفيف لف�ت
وإن لم تُصب بأي من أعراض ERM/EHI، فعادة ما يمكنك العودة إلى ممارسة الرياضة. المتابعة مع الطبيب مهمة 

جدًا. وعليك كذلك زيارة الطبيب إن أصبت بأعراض مثل ضعف العضلات أو التقلصات أو التورم أو الألم.

ي العودة إلى ممارسة الرياضة؟
هل يمكن�ض

ي أن يظل مستقبِل RyR1 مفتوحًا. ويؤدي ذلك 
غ )Statins( يمكن أن تتسبب �غ أظهرت الدراسات أن أدوية الستات�ي

ّ ذلك طريقة عمل العضلة.  ي أغلب الحالات، لا يغ�ي
ي سيتوبلازم الخلية العضلية. و�غ

إلى وجود المزيد من الكالسيوم �غ
ي إحدى 

غ RYR1. �غ ي الج�ي
غ تكون لديهم كذلك طفرات �غ غ باعتلال العضلات الناجم عن الستات�ي ولكن بعض المصاب�ي

ي توجد لديها طفرة  ان ال�ت ي الف�ئ
ا يُشبه MH �غ

ً
غ )Simvastatin( حدث الدراسات على الحيوانات، حفّز سيمفاستات�ي

 )Statins( غ غ أدوية الستات�ي ي حاجة إلى مزيد من الأبحاث العلمية لنفهم تمامًا الصلة ب�ي
RYR1. ونحن �غ غ ي الج�ي

�غ
ول، فعليك أن تخ�ب  غ RYR1 واعتلال العضلات وMHS. لذلك، إن كنت مصابًا بارتفاع الكوليس�ت وطفرات الج�ي

غ RYR1 لتحديد الدواء )الأدوية( الأك�ث ملاءمة لك. ي الج�ي
طبيبك بإصابتك بطفرة �غ
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 Malignant Hyperthermia Association of the( ي الولايات المتحدة
تقدم رابطة فرط الحرارة الخبيث �ض

.www.mhaus.org : سرهم ع�ب
ُ
 United States, MHAUS( معلومات للمر�غ وأ

 North American Malignant Hyperthermia( ي أمريكا الشمالية
ويتتبع سجل فرط الحرارة الخبيث �ض

غ بحيث يمكنهم التعرف أك�ث  Registry( الأشخاص الذين أصيبوا بنوبات MH. وهو يقدم كذلك بيانات ومعلومات للباحث�ي
.www.mhreg.org ي ع�ب الرابط

و�غ على MH. إن أصبت بنوبات MH ولم تكن مُسجلًا، فتفضل بزيارة موقعهم الإلك�ت
 

 )European Malignant Hyperthermia Group( وتدعم المجموعة الأوروبية لفرط الحرارة الخبيث 
غ المر�غ وأسرهم:   الأبحاث المتعلقة بـ MH. وتساعد المجموعة كذلك على زيادة الوعي ب�ي

.www.emhg.org

MH موارد بخصوص

 للموارد الإضافية، يُر�ج النقر على الصورة أعلاه، أو التفضّل بزيارة: 
www.ryr1.org/ccg-mh
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الفصل 5
الرئتان/طب الرئة

ي أكسيد الكربون. تقوم عملية 
غ لإنتاج الطاقة. وعندما تنتج الطاقة، فإن الخلايا تنتج كذلك ثا�غ تحتاج كل خلايانا إلى الأكسج�ي

ي أكسيد الكربون.
غ إلى أجسامنا والتخلص من ثا�غ التنفس بإدخال الأكسج�ي

 
يُعد الحجاب الحاجز عضلة التنفس الرئيسية. فعندما نستنشق، ينقبض الحجاب الحاجز ويتحرك إلى أسفل، ويتمدد جدار 
، ومنها إلى الحويصلات  غ الصدر. يسحب ذلك الهواء ع�ب الفم والأنف. وينتقل الهواء ع�ب القصبة الهوائية )الرغام( إلى الرئت�ي

غ من الأسناخ إلى الدم. يحمل  ي تسمح بانتقال الأكسج�ي ي تسم الأسناخ. تكون جدران الأسناخ رقيقة إلى الدرجة ال�ت الهوائية ال�ت
غ إلى جميع الأعضاء والخلايا. الدم الأكسج�ي

ه. غ من المخاط وغ�ي تنقية مجرى الهواء: أي تنظيف الرئت�ي

الحجاب الحاجز: العضلة الرئيسية للشهيق.

ي العمود الفقري إلى الخلف )تقوّس الظهر إلى الخلف(.
الحُداب:�هو انحناء غ�ي طبي�ي �غ

.Pulmonary Function Test اختبار وظيفة الرئة :PFT

التنفس: أي عملية التنفس.

ي أكسيد الكربون.
ي من ثا�غ

غ والتخلص مما يك�غ ي من الأكسج�ي
: أي عجز عضلات التنفس عن إدخال ما يك�غ الفشل التنفسي

ي العمود الفقري.
ي غ�ي الطبي�ي �غ الجنف: أي الانحناء الجان�ب

: هو اضطراب "يتوقف فيه تنفسك ثم يبدأ مرة أخرى" أثناء نومك. س النومي
َ
انقطاع النف

القفص الصدري: أي جدار الصدر والجزء العلوي من البطن معًا. يسم الجزء العظمي من القفص الصدري بقفص الضلوع.

كلمات قد يستخدمها الطبيب
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ي إلى أعلى، 
، فإن الحجاب الحاجز يرت�غ ي أكسيد الكربون أن ينتقل كذلك من الدم إلى الأسناخ. وعندما نقوم بالزف�ي

يمكن لثا�غ
ي أكسيد الكربون من الجسم. يساعدنا الحجاب الحاجز على 

، ويخرج ثا�غ غ ر الهواء من الرئت�ي
َ
ويتحرك جدار الصدر إلى الداخل. يُزف

.  الشهيق، وتساعدنا عضلات البطن على الزف�ي

ي صعوبة تنقية مجرى الهواء، لأنه أصبح من الصعب 
يمكن أن يتسبب ضعف عضلات الحجاب الحاجز وعضلات البطن �غ

لة برد، فإن إصابته بضعف عضلات التنفس يمكن أن تؤدي  غ الشهيق بعمق والزف�ي القسري وبشكل كامل. إن أصيب شخص ما ب�غ
إلى الالتهاب الرئوي. ويمكن أن يؤدي ذلك إلى مزيد من ضعف العضلات؛ مما يؤدي بدوره إلى مزيد من المشكلات المتعلقة 

بتنقية مجرى الهواء.

يتألف القفص الصدري من كل من جدار الصدر والبطن. إن كان جدار الصدر ضعيفًا، فقد يتحرك الصدر إلى الداخل بدلًا من 
حركته إلى الخارج أثناء الشهيق، وهذا يجعل من الصعب أن تأخذ نفسًا عميقًا. وبينما يص�ي جدار الصدر أضعف وتقل حركته، 

ي جدار الصدر إلى صعوبة أخذ نفس عميق،
يمكن أن يص�ي متيبسًا. ويؤدي التصلب �غ

 1المصدر: wetcake/DigitalVisionVectors/Getty Images; found in Respiration: التعريف والأنواع. 
www.thoughtco.com/respiration-definition-and-types-4132422 ي 2/17/20 على

تم الوصول إليه �ض

س(.1 َ
س( والزف�ي )خروج النف َ

رسم تخطيطي لدور الحجاب الحاجز وجدار الصدر أثناء الشهيق )دخول النف

الشهيق الزف�ي
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يمكن لضعف القفص الصدري أن يؤدي كذلك إلى عدم استقرار العمود الفقري. يمكن أن يسبب ذلك انحناء العمود الفقري؛ 
مما يسبب الحُداب أو "تقوّس" الظهر. أو يمكن أن يسبب ذلك انحناء العمود الفقري إلى الجنب؛ مما يسبب الجنف. ويمكن 

لذلك أن يحد من حركة جدار الصدر أثناء التنفس؛ مما يجعل من الصعب التنفس بعمق وينتج أحجامًا أقل للرئة.

وبتواجدها بعضها مع بعض، يمكن أن تؤدي تلك المشكلات إلى حالة لا تعمل فيها عضلات التنفس بالكفاءة الكافية لجلب 
. ي أكسيد الكربون. ويُسم ذلك الفشل التنفسي

غ والتخلص من ثا�غ الأكسج�ي

أنواع�RYR-1-RD: الخصائص التنفسية

ب المركزي
ُّ
داء الل

)CCD( 

 داء الألباب الدقيقة المتعددة 
)MmD(

 تكون خفيفة عادةً
ي الحالات الشديدة، يحتاج الشخص إلى المساعدة للتنفس

و�غ

تكون بعض الحالات شديدة منذ الميلاد، مع الفشل التنف�ي وقد تحتاج 
حالات أخرى إلى دعم التنفس ليلًا

ي بعض الحالات
شديدة، وقد تكون مميتة �غ

غ خفيفة وشديدة. اوح المشكلات التنفسية ب�ي ت�ت

الخصائص التنفسية التقليديةالنوع

وى  زِي النَّ
َ
 الاعْتِلال العَضَلِىي مَركْ
)CNM(

 عدم تناسب 
)CFTD( ي

نوع الألياف الخل�ق

RYR-1-RD والتنفس

ي   كما هو الحال مع الأعراض الأخرى، فإن آثار RYR-1-RD على التنفس تتباين شدتها. قد لا يتعرض بعض مصا�ب
RYR-1-RD لأي مشكلات. وقد يصاب البعض بمشكلات خفيفة، لكنهم يحتاجون إلى المساعدة للتنفس أثناء نومهم أو أثناء 

ي الحالات الشديدة، قد يحتاج المصاب بأمراض RYR-1-RD إلى جهاز تنفس صناعي لمساعدته على التنفس.
مرضهم. �غ

ي حالة وجود طفرة )طفرات( 
إن أصبت أنت أو طفلك بأحد أمراض RYR-1-RD، فإن الأطباء يفحصون التنفس بانتظام. �غ

غ بطفرة  ي حالة الأشخاص المصاب�ي
ي السنة. و�غ

ي حالة المرض الخفيف، قد يحدث ذلك مرة �غ
RYR1 منخفضة الخطورة، أو �غ

ي حالة المر�غ الذين تبلغ أعمارهم 
)طفرات( RYR1 عالية الخطورة، أو بمرض أك�ث شدة، قد يحدث ذلك كل ستة أشهر. �غ

، يكون اختبار وظيفة الرئة )PFT( طريقة يقيّم بها طبيب الرئة وجود المشكلات التنفسية ونوعها وشدتها  خمس سنوات فأك�ب
لدى شخص ما. وقد يُطلب منك كذلك الخضوع لما يُسم بـ "دراسة النوم"، وفيها يقوم الأطباء بتقييم تنفسك أثناء نومك. 

ي أكسيد الكربون، وما إذا كنت مصابًا بانقطاع النفس الانسدادي 
ك لثا�غ غ وزف�ي تقيس دراسة النوم مدى كفاءة استنشاقك للأكسج�ي

غ وزفر ما  ي من أكسج�ي
النومي )الانسداد المؤقت أو الكامل للتنفس أثناء النوم( أو الفشل التنف�ي )العجز عن استنشاق ما يك�غ

ي أكسيد الكربون(.
ي من ثا�غ

يك�غ
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؟ ما انقطاع النفس الانسدادي النومي

انقطاع النفس الانسدادي النومي هو اضطراب "يتوقف فيه التنفس ثم يبدأ مرة أخرى" بسبب انسداد مجرى الهواء 
ي وتسبب ضيق مجرى 

ي عضلات الحلق بأك�ث مما ينب�غ
، يمكن أن ترت�غ ي حالة انقطاع النفس الانسدادي النومي

العلوي. �غ
الهواء العلوي أو إغلاقه. وعندما يحدث ذلك، يصعب الاستنشاق أو يستحيل. وعند حدوث ذلك، يمكن أن يتدهور 

ي دمك ويص�ي منخفضًا. وقد تصاب بالشخ�ي أو الاختناق أو اللهاث. يمكن أن يحدث ذلك بمعدل 
غ �غ مستوى الأكسج�ي

ة ح�ت تستطيع إعادة فتح مجرى الهواء.  غ ة وج�ي ي الساعة الواحدة. يستشعر الدماغ ذلك ويوقظك لف�ت
5 إلى 30 مرة �غ

ي ذلك أنك لا يمكن أن تصل إلى الأطوار العميقة والمريحة من النوم. ويع�غ

: تتضمن أعراض انقطاع النفس الانسدادي النومي ما يلىي

الشخ�ي بصوت عالٍ	 
 نوبات يتوقف فيها 	 

تنفسك أثناء نومك.  

جفاف الفم عند الاستيقاظ	 
الصداع الصبا�ي	 

ي البقاء نائمًا	 
مشكلات �غ

النعاس النهاري	 
ي الحفاظ على الانتباه	 

مشكلات �غ
التهيّج	 

 .)Mayo Foundation for Medical Education and Research( ي والأبحاث  المصدر: مؤسسة مايو للتعليم الط�ج
ي 2/17/20 على: 

 تم الوصول إليه �ض
www.mayoclinic.org/diseases-conditions/sleep-apnea/symptoms-causes/syc-20377631

ب��انقطاع�النفس�الانسدادي�النومي أ��التنفس�الطبيعي�أثناء�النوم

ي الظروف العادية، يمر الهواء )الأسهم المائلة الزرقاء( 
أ. �ض

ي مؤخرة الفم ويظل الحلق مفتوحًا أثناء النوم. يتيح 
�ض

ض ومجرى  ض إلى الرئت�ي ي من الأكسج�ي
ذلك تدفق ما يك�ض

الدم.

ي 
، ترت�ض ي حالة انقطاع النفس الانسدادي النومي

ب. �ض
ي 

ي الحلق إلى الدرجة ال�ق
ي مؤخرة الفم ويرت�ض

العضلات �ض
ينسدّ فيها مجرى الهواء )الأسهم المائلة الزرقاء(. يمنع 
. ويؤدي  ض ض إلى الرئت�ي ي من الأكسج�ي

ذلك تدفق ما يك�ض
ي 

ض �ض ي النهاية إلى انخفاض مستويات الأكسج�ي
ذلك �ض

مجرى الدم.
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ي أغلب 
لا توجد خطة علاج قياسية للمشكلات التنفسية المرتبطة بـ RYR-1-RD. وتتوقف الخطة على شدة الأعراض. لكنك �غ

الحالات ستتل�ت النصيحة بخصوص:

لقاحات الإنفلونزا والالتهاب الرئوي	 
تقنيات المساعدة فيما يخص السعال	 

تنقية مجرى الهواء — المساعدة فيما يخص السعال 

هناك ثلاثة أطوار للسعال:

تستنشق بعمق لتملأ رئتيك.	 
ئ ذلك ضغطًا داخل صدرك(.	  تزفر، ولكن أحبالك الصوتية تُغلق )فين�ش
ه من الشوائب.	  ا للهواء المحمل بالمخاط وغ�ي ً تُفتح الأحبال الصوتية، وتُخرج تدفقًا كب�ي

ي أن تستنشق بعمق أو أن تزفر أو كليهما.
اتيجيات للمساعدة فيما يخص السعال يمكن أن تفيدك �غ توجد إس�ت

التعامل مع المضاعفات التنفسية

ي أحد مراكز النوم. يمكنك أن تجلب الأغراض 
ي مستش�غ أو �غ

ي ليلتك �غ
دراسة النوم هي فحص يُجرى ليلًا، وفيها ستمصىغ

ي تحتاجها للنوم، ويمكنك ارتداء منامتك الخاصة. الشخصية ال�ت

ي 
غ من وقت النوم، وستدخل غرفة مظلمة ومريحة للنوم. وقبل أن تستغرق �غ سيطلب منك الطبيب الوصول قبل ساعت�ي

غ مساعدتك إن  ي إمكانك أن تتحرك من مكانك. ويمكن للفني�ي
ي مجسات على رأسك وجسمك. سيظل �غ النوم، سيضع الف�غ

ي حاجة إلى الذهاب إلى الحمّام أثناء الليل.
كنت �غ

: ي النوم. وهم يقيسون كذلك ما يلىي
اقب الفنّيون نومك بينما أنت مستغرق �غ وس�ي

غ	  حركة الع�ي
ي الدم	 

غ �غ مستويات الأكسج�ي
ي أكسيد الكربون	 

مستويات ثا�غ
معدل نبض القلب	 

ي زيارة المتابعة.
ي يجمعها الفنّيون. وسيناقش الطبيب ذلك معك إما هاتفيًا أو �غ وبعد الدراسة، يُحلل الطبيب البيانات ال�ت

ماذا يحدث أثناء إجراء دراسة النوم؟

معدل التنفس	 
الشخ�ي	 
حركات الجسم	 

تقنيات تسهيل إخراج المخاط	 
علاج انقطاع النفس النومي	 
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ي حالة مراكمة الأنفاس، ترتدي قناعًا على فمك وأنفك يتيح لك الاستنشاق دون 
مراكمة الأنفاس يساعدك على الاستنشاق. �غ

ي إمكانك 
. يطلب منك الطبيب الاستنشاق لملء رئتيك قدر الإمكان عن طريق الاستنشاق عدة مرات ح�ت لا يعود �غ الزف�ي

ي استطاعتك الاستنشاق بفاعلية من تلقاء نفسك، فيمكن أن 
غع القناع، وتزفر أك�ب كمية ممكنة. إن لم يكن �غ . ثم يُ�غ الاستنشاق أك�ث

تستخدم جهازًا لمساعدتك على الاستنشاق العميق.

ي حالة استخدام المساعدة الميكانيكية. يضع شخص يديه على 
. عليك الاستلقاء �غ المساعدة الميكانيكية تساعدك على الزف�ي

صدرك أو بطنك ويدفع إلى أسفل بينما تزفر. وينبغي أن يكون الشخص الذي يساعدك على الزفير مدربًا على القيام بذلك 
بشكل صحيح.

غ مراكمة الأنفاس والمساعدة الميكانيكية عن طريق الضغط القسري على الصدر والبطن لمساعدتك على الزف�ي  يمكنك الجمع ب�ي
القسري. 

غ بـRYR-1-RD آلة ®Cough Assist. تحفز تلك الآلة السعال. ويمكن ضبطها لمساعدتك على  يستخدم العديد من المصاب�ي
غ بـ  الشهيق أو الزف�ي أو كليهما. ويمكنك استخدام آلة ®Cough Assist بالقدر الذي تحتاجه. وعادةً، فإن الأشخاص المصاب�ي

ي حالة جيدة. وإن مرضت، فيمكنك أن تستخدمها 
غ يوميًا عندما يكونون �غ RYR-1-RD يستخدمون آلة ®Cough Assist مرت�ي

كل ساعة أو بمعدل أك�ب من ذلك.

تنقية�مجرى�الهواء—تحريك�المخاط�
ي حد ذاته إلى تنقية مجرى الهواء. عليك القيام بذلك 

يؤدي تحريك المخاط إلى تسهيل خروج المخاط. لا يؤدي تحريك المخاط �غ
 عن طريق السعال أو باستخدام آلة ®Cough Assist. ولتحريك 

: المخاط، يمكنك القيام بما يلىي

از صدرك - يرج ذلك المخاط فيص�ي سائبًا ويسهل 	  غ  استخدام جهاز يؤدي إلى اه�ت
إخراجه وتنقية مجرى الهواء  

اف الطبيب(:	  تناول أدوية )تحت إسرش

 إن كان المخاط شديد الثخانة، يمكنك استخدام المحلول المل�ي المركز أو تناول دواء دواء يسم 	 
®Pulmozyme )بالموزايم®( )dornase )دورناز((  

إن كانت لديك كمية مفرطة من اللعاب، فيمكنك تناول أدوية للحد منه	 

ي حالة الحساسية، يمكنك تناول مضادات الحساسية	 
و�غ

ي )حُرقة الفؤاد(، يمكنك تناول مضادات الحموضة	  ي حالة الارتجاع المَعدي المري�ئ
و�غ
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لة  غ ي ذلك أنه ح�ت العدوى التنفسية الخفيفة، ك�غ تذكر أن RYR-1-RD يمكن أن يجعل عضلات الجهاز التنف�ي أضعف. ويع�غ
ي قد تكون  ية وال�ت وسية كذلك أن تؤدي إلى عدوى بكت�ي ي التنفس. يمكن للعدوى الف�ي

د، يمكن أن تؤدي إلى مشكلات شديدة �غ ال�ب
ي الدم أو ارتفاع مستويات 

غ �غ مميتة. عندما تمرض، يفحصك الطبيب ليتحقق من الالتهاب الرئوي أو انخفاض مستوى الأكسج�ي
ية أو معالجتها. ي أكسيد الكربون. قد يعطيك الطبيب كذلك مضادًا حيويًا للوقاية من العدوى البكت�ي

ثا�غ

، فمن المهم أن تكون لديك خطة للحصول على المساعدة فيما يخص التنفس قبل أن  ي حاجة إلى دخول المستش�غ
إن كنت �غ

تحتاج إلى ذلك. إن كنت ستخضع لعملية جراحية، فيمكن للأطباء اتخاذ احتياطات لمساعدتك فيما يخص التنفس قبل العملية 
الجراحية وبعدها.

نبذة عن المرض

�التهوية
ي المستوى 

ي ثنا�ئ غالبًا ما يتل�ت المصابون بأمراض RYR-1-RD المساعدة التنفسية عن طريق آلة ضغط مجرى الهواء الإيجا�ب
 Continuous Positive( ي المستمر )Bilevel Positive Airway Pressure, BiPAP( أو ضغط مجرى الهواء الإيجا�ب
Airway Pressure, CPAP(. توفر آلة BiPAP ضغطًا عاليًا بينما تستنشق وضغطًا منخفضًا بينما تزفر، وتساعدك على 

ي تقدم باستمرار ضغطًا للإبقاء على مجرى  . يختلف ذلك عن آلة CPAP، ال�ت الاستنشاق بعمق أك�ب لمعالجة الفشل التنف�ي
، ولا يساعدك ذلك على التنفس بشكل أعمق إن كنت  الهواء العلوي مفتوحًا عندما تكون مصابًا بانقطاع النفس الانسدادي النومي

. مصابًا بالفشل التنف�ي

. يمكن أن يصاحب جهاز التنفس  ، فقد تحتاج إلى جهاز تنفس صناعي ي حالة المشكلات الأك�ث شدة، مثل الفشل التنف�ي
و�غ

الصناعي قناع للأنف أو قناع للوجه أو سدادات للأنف. ويمكن أن تستخدم قناع الأنف أو قناع الوجه ليلًا أثناء نومك، ثم قطعة 
الفم أثناء النهار. وأثناء نومك، قد تحتاج رباطًا على ذقنك لمنع فتح فمك. وإلا، فسيتسرب الهواء، ولن يقدم لك جهاز التنفس 

الصناعي الدعم الذي تحتاجه.

ي الحالات بالغة الشدة، إن لم تعمل تهوية BiPAP، فقد تحتاج إلى أنبوب تنفس للتهوية المتغلغلة. وعندما يحدث ذلك أثناء 
و�غ

ي النهاية وأن تعود إلى مستوى دعم التنفس الذي كنت تستخدمه قبل 
غع أنبوب التنفس �غ عدوى أو مرض آخر، فالمتوقع هو أن يُ�غ

ة طويلة، فقد يُو� بإجراء فغر الرغام )شق  ي حاجة إلى جهاز تنفس صناعي ع�ب أنبوب تنفس لف�ت
إصابتك بالمرض. إن كنت �غ

ي القيام بذلك إلا بعد فهم واضح لسبب 
ي الرغام )القصبة الهوائية(. ولكن لا ينب�غ

القصبة الهوائية(، حيث يُجرى إحداث شق �غ
ي كافة الخيارات الأخرى.

الحاجة إليه وبعد التفك�ي �غ

الفصل 5 - طب الرئة
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 للموارد الإضافية، يُر�ج النقر على الصورة أعلاه، أو التفضّل بزيارة:
www.ryr1.org/ccg-pulmonology 

الفصل 5 - طب الرئة
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الفصل 6
العظام والمفاصل/طب العظام

التفقع: أي ثبات المفاصل أو تيبسها دون نطاق حركة كامل

ي أو الانحناء ي وضعية الث�غ
تقفع الانثناء: أي أن يعلق المفصل �غ

: أي نشاط تود القيام به ي
الهدف الوظي�ض

المحدودية الوظيفية: أي نشاط لا تستطيع القيام به

خلع الورك: أي خروج الورك من المفصل

القصور: مشكلة تمس وظيفة الجسم وبنيته

ي العمود الفقري إلى الخلف )تقوّس الظهر إلى الخلف(
الحُداب: هو انحناء غ�ي طبي�ي �غ

ي العمود الفقري إلى الأمام )تقوّس الظهر إلى الأمام(
القعس: هو انحناء غ�ي طبي�ي �غ

المحدودية: أي العجز عن القيام بنشاط ما

ي العمود الفقري
ي غ�ي الطبي�ي �غ الجنف:�أي الانحناء الجان�ب

ي اتخاذ القرار: عملية يتعاون فيها الأطباء والمر�غ معًا للتوصل إلى قرارات بخصوص الرعاية
المشاركة �ض

متلازمة القصور الصدري:�هي حالة لا يدعم فيها جدار الصدر وظيفة الرئة

كلمات قد يستخدمها الطبيب
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ي العظام 
اء �غ ي طب عظام. أخصائيو طب العظام هم خ�ب

سيتضمن فريق رعايتك متعدد التخصصات على الأرجح أخصا�ئ
ي طب العظام إلى المريض ككل. يختلف كل مصاب 

والمفاصل والعضلات. وكأي شخص آخر ضمن فريق رعايتك، ينظر أخصا�ئ
ه؛ لذلك تختلف رعاية كل شخص عن الآخر. بمرض من أمراض RYR-1-RD عن غ�ي

 
: ي معرفة ما يلىي

ي عالم طب العظام، يرغب الأخصائيون �غ
و�غ

من أنت - ما تشخيصك وما الطفرة الموجودة لديك؟	 

كيف تطور مرضك؟	 

ي القيام بها؟	 
ي ترغب �غ ما أنواع الأنشطة ال�ت

ي لا تستطيع القيام بها؟	   ما أنواع الأنشطة ال�ت

يتعاون المر�غ وأسرهم وأخصائيو طب العظام بعضهم مع بعض لاتخاذ القرارات. يتحدث أخصائيو طب العظام عن المشكلات 
ي يؤثر بها المرض فيهم وعمّا يودون تحقيقه. ومعًا، يضع  سرهم عن الكيفية ال�ت

ُ
السريرية وسُبل التعامل معها. يتحدث المر�غ وأ

ا وظيفيًا معقولًا. أي أنهم يتخذون قرارًا واقعيًا بشأن نشاط يود المريض القيام به. 
ً
سرهم وأخصائيو طب العظام هدف

ُ
المر�غ وأ

ي طب العظام بالعلاجات. وبعدها يقرر 
ا وظيفيًا، يمكن أن يو�ي أخصا�ئ

ً
ي طب العظام هدف

وفور أن يضع المريض وأسرته وأخصا�ئ
ي اتخاذ القرار، فإن تفضيلات المريض وقيَمه تكون لها 

ي طب العظام، الخطة معًا. وعند المشاركة �ض
سرهم، مع أخصا�ئ

ُ
المر�غ وأ

ه. لذلك، فما يلائم شخصًا قد لا  ر، كل مصاب بمرض من أمراض RYR-1-RD يختلف عن غ�ي
َّ
. تذك ي

ات الأخصا�ئ نفس أهمية خ�ب
ه. يلائم غ�ي

ى التعامل مع مضاعفات العظام الصورة الك�ج

ا بخصوص نشاط تود القيام به. يعتمد الهدف على:
ً
ا وظيفيًا، فأنت تضع هدف

ً
ي طب العظام هدف

عندما تضع أنت وأخصا�ئ
 

ي بنية جسمك وطريقة عمله	 
القصور أو المشكلات �غ

المحدودية أو ما لا تستطيع القيام به	 

ما تود القيام به	 

ي الطريق	 
ي تقف عائقًا �غ مقدار القصور والمحدودية ال�ت

ما الواقع	 

وضع أهداف وظيفية

الفصل 6 - طب العظام
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بصفة عامة، تركز صحة العظام على الأشياء التالية:

غ د لديك كل سنة. وقد 	  غ د يوميًا. وقد يقيسون مستويات فيتام�ي  صحة العظام: قد يو�ي فريق رعايتك بمكملات فيتام�ي
. ي

يوصيك الفريق كذلك بتناول الجرعة اليومية المو� بها من الكالسيوم، إما عن طريق المكملات الغذائية أو النظام الغذا�ئ

 	 Dual-emission X-ray absorptiometry,( كثافة العظام: قد يو�ي فريقك بأشعة امتصاص الأشعة السينية ثنائية البواعث 
غ كثافة العظام. ي بعض الحالات، قد تُعطى أدوية إما عن طريق الفم أو الوريد لتحس�ي

DEXA( للقياس الكمّي لكثافة العظام. و�غ

: قد يو�ي فريقك بالوقوف، وقد يوصون كذلك بتمارين منتظمة للقوة والتحمل. وقد تقوم كذلك بتمارين 	  ي
 النشاط البد�غ

التمدد لمساعدتك فيما يخص نطاق حركتك. يمكن للعثور على أنشطة مرحة أن يبقيك نشطًا.

 التكنولوجيا: قد تحتاج إلى أجهزة مثل أجهزة تقويم العظام أو إطارات الوقوف أو الكراسي المتحركة أو سنادات الجسم 	 
لمساعدتك على الوقوف والحركة.

علاج الألم.	 

الوقاية من تشوهات العظام أو تصحيحها، عند اللزوم.	 

: غ مر�غ RYR-1-RD ما يلىي تتضمن مشكلات العظام الأك�ث شيوعًا ب�ي

الضعف	 

التقفعات	 

خلع الورك	 

الجنف و/أو تشوهات العمود الفقري الأخرى	 

قد يكون التعامل مع التقفعات وخلع الورك معقدًا. تتوقف قرارات معالجتها على ما تعانيه من محدوديات، وعلى أهدافك، وما 
تعانيه من مشكلات طبية أخرى.

ه من تشوهات العمود الفقري على عوامل واسعة النطاق، على النحو الذي تتم مناقشته أدناه.  يتوقف التعامل مع الجنف وغ�ي

خطوات عامة فيما يتعلق بصحة العظام

RYR-1-RD خصائص طب العظام الشائعة لأمراض

غ بمرض من أمراض RYR-1-RD، قد يكون الهدف شيئًا مثل "أود ممارسة الرياضة". ولدى بعضهم،  لدى بعض المصاب�ي
ي أن أرتدي 

هم، قد يكون الهدف هو "أرغب �غ ي أن أستطيع الجلوس أو الوقوف". ولدى غ�ي
قد يكون الهدف هو "أرغب �غ

ملاب�ي دون مساعدة".

وضع أهداف وظيفية )يُتبع(

الفصل 6 - طب العظام
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أنواع�RYR-1-RD:�خصائص طب العظام

ب المركزي
ُّ
داء الل

)CCD( 

 داء الألباب الدقيقة المتعددة 
)MmD(

وى  زِي النَّ
َ
  الاعْتِلال العَضَلِىي مَركْ
)CNM(

 عدم تناسب 
)CFTD( ي

نوع الألياف الخل�ق

الجنف وخلع الورك عند الميلاد والتقفعات الخفيفة

ايد ض الجنف الم�ق

الجنف

خلع الورك والتقفعات وتشوهات القدم والجنف والقعس

خصائص طب العظام الشائعةالنوع

�التقفع

ي أغلب الحالات، يكون ذلك تقفع انثناء. 
ي أن أحد المفاصل لا يتمتع بنطاق حركته كاملًا؛ فيكون ثابتًا أو متيبسًا. و�غ التقفع يع�غ

ي أو الانحناء، ولا يمكن فرده.  ي وضعية الث�غ
ي ذلك أن المفصل عالق �غ ويع�غ

يمكن أن تكون هناك أسباب عديدة للتقفع:

أن تكون العضلة شديدة الضعف أو شديدة القِصر	 

أن يحل النسيج الضام المتيبس محل العضلة	 

ي محفظة المفصل	 
أن توجد مشكلات �غ

ي طب العظام إلى تحديد السبب الدقيق وراء التقفع قبل أن يتمكن من التوصل إلى الطريقة المثلى لمعالجته أو 
يحتاج أخصا�ئ
التعامل معه.

ي المقام الأول. وتتضمن تلك الطُرق:
تهدف الطُرق الاستباقية أو الوقائية إلى منع حدوث التقفع �غ

ي يكون عليها المفصل عادةً	  ضبط الموضع: أي تعديل الوضعية ال�ت

ي الحفاظ على نطاق حركة طبي�ي	 
ي تساعدك �غ : أي الأنشطة ال�ت العلاج الطبي�ي

ي موضعه	 
ي تثبت المفصل �غ أجهزة تقويم العظام: أي الجبائر أو الأجهزة ال�ت

الفصل 6 - طب العظام
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ي حالة بعض 
ي طب العظام بإجراء عملية جراحية لاستعادة نطاق حركة المفصل. و�غ

إن فشلت تلك الطرق، فقد يو�ي أخصا�ئ
ي 

ي طب العظام العضلة، توجد مخاطرة بأن يفقد المريض وظيفة تلك العضلة. و�غ
أنواع العمليات الجراحية، حيث يطيل أخصا�ئ

ي أقرب 
ي أغلب الحالات، يكون مهمًا للشخص أن يتحرك �غ

كل العمليات الجراحية، توجد مخاطرة بعودة التقفع مرة أخرى. و�غ
ها من الأجهزة للحفاظ على مكتسبات  ي طب العظام كذلك بالجبائر أو غ�ي

فرصة ممكنة بعد العملية الجراحية. قد يو�ي أخصا�ئ
 العملية الجراحية. ولمزيد من المعلومات بخصوص العمليات الجراحية ومخاطر فرط الحرارة الخبيث )MH( لدى مر�غ 
")Malignant Hyperthermia, MH( يُر�ج مراجعة الفصل 4، بعنوان "فرط الحرارة الخبيث ،RYR-1-RD

 خلع الورك

ي خلع الورك أن عظم الورك )عظم الفخذ( خرج من مفصله أو  يع�غ
غ  من جيبه. لا توجد قواعد قياسية لمعالجة خلع الورك لدى المصاب�ي

: بأمراض عصبية عضلية. يتوقف العلاج على ما يلىي

عمر المريض	 

ي العضلات والقوة   	 
ي من التحكم �غ

 ما إذا كان هناك ما يك�غ
لدعم الورك

غ أو كليهما	  ي أحد الجانب�ي
إن كان الخلع يؤثر �غ

ي الحركة الوظيفية للشخص	 
إن كان الخلع يؤثر �غ

إن كان الشخص مصابًا بأعراض، مثل الألم	 

غ بخلع الورك، قد يبدأ العلاج باستخدام  ي حالة الرضع المصاب�ي
�غ

حمّالة بافليك )Pavlik Harness( )أو جهاز تجب�ي مشابه(. وإن لم 
ي إجراء الجراحة. لا يوجد 

يعالج ذلك الخلع، فقد يفكر الأخصائيون �غ
غ بخلع الورك مع عدم وجود ألم.  معيار للأطفال الأك�ب سنًا المصاب�ي

ي تلك الحالات، يختار أخصائيو طب العظام عادةً ألا يجروا عملية 
و�غ

ي أغلب الحالات، فإن 
جراحية ما لم يكن الخلع شديدًا ومؤلمًا. و�غ

. ي
خلع الورك لا يعوق قدرة الشخص على الم�ش

الفصل 6 - طب العظام
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الجنف/تشوهات العمود الفقري

ي إلى الخلف )تقوّس الظهر إلى 
ي ذلك أن العمود الفقري منحنٍ أك�ث مما ينب�غ ي العمود الفقري. الحُداب يع�غ

ي �غ الجنف هو الانحناء الجان�ب
ي إلى الأمام )تقوّس الظهر إلى الأمام(.

ي ذلك أن العمود الفقري منحنٍ أك�ث مما ينب�غ الخلف(. القعس يع�غ

الطبيعي

القعسالحُدابالطبيعي

الجنف

الفصل 6 - طب العظام
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غ والحجاب الحاجز. ويمكن  ي جدار الصدر. ويمكن كذلك أن تعوق عمل الرئت�ي
يمكن أن تسبب تلك التشوهات تضيّقًا بالغًا �غ

لتشوهات العمود الفقري أن تعوق:

توازن الشخص	 

قدرة الشخص على استخدام ذراعيه	 

مدى سهولة القيام على رعاية الشخص	 

جودة حياة الشخص	 

العُمر المتوقع	 

تتوقف احتمالات تدهور تشوه العمود الفقري على:

عمر الشخص	 

نوع الانحناء 	 

 شدة الانحناء	 

ي لا يبدو أنها ستتدهور.  ي العمود الفقري ال�ت
يستخدم أخصائيو طب العظام "الانتظار الحذِر" للتعامل مع الانحناءات الصغرى �غ

ي 
ي كل زيارة ويلتقطون صورة بالأشعة )أي "صورة بالأشعة السينية"( بمعدل حوالىي مرة �غ

وهم يفحصون العمود الفقري للشخص �غ
ي موضعه. 

ا لإبقاء العمود الفقري �غ
ً
السنة. وقد يجرب الأخصائيون كذلك سنادًا ليّنًا أو كرسيًا متحرك

ر الجراحة أك�ث من نفعها  ي التدهور. ولكن يمكن أن يكون �غ
وغالبًا ما تكون الجراحة هي الطريقة المثلى للتعامل مع الانحناء الآخِذ �غ

لدى المر�غ الأصغر سنًا؛ لأنها قد تعوق وظيفة الرئة. متلازمة القصور الصدري هي حالة لا يستطيع فيها الصدر دعم التنفس 
أو نمو الرئة. يدخل هذا ضمن المخاوف كذلك لأن الأمراض العصبية العضلية، مثل RYR-1-RD، يمكن أن تعوق التنفس كذلك 

بسبب ضعف عضلات التنفس )يُر�ج مراجعة الفصل 5، بعنوان "الرئتان/طب الرئة"(. وإن كان هناك داعٍ للجراحة، فسيتأكد 
ضاف إليهما أحياز هوائية جديدة تُسم الأسناخ، حيث  غ وتُ غ وجدار الصدر كافٍ. سينمو حجم الرئت�ي جراحو العظام من أن نمو الرئت�ي

ي أكسيد الكربون، ح�ت عمر 18 سنة.
غ إلى الدم بينما يخرج ثا�غ يدخل الأكسج�ي

. ولا تعوق تلك القضبان نمو  ي حالة المر�غ الأصغر سنًا، قد يستخدم الجراحون قضبان نمو، تلعب دور السِناد الداخلىي
و�غ

الطفل. إن بدأ تشوه العمود الفقري لاحقًا، أو إن كان الشخص أك�ب سنًا، فقد يُجري الجراحون دمج الفقرات، وهو ما يجعل 
ي اتخاذ القرارات المتعلقة بالإصلاح 

ه، وينب�غ ي العمود الفقري تنمو معًا. وكالعادة، فإن كل مريض يختلف عن غ�ي
ة �غ العظام الصغ�ي

ي طب العظام والمريض.
غ أخصا�ئ الجرا�ي للجنف بعد الاستشارة الوثيقة ب�ي

 

الفصل 6 - طب العظام
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 للموارد الإضافية، يُر�ج النقر على الصورة أعلاه، أو التفضّل بزيارة:
www.ryr1.org/ccg-orthopedics 

الفصل 6 - طب العظام
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الفصل 7
 تناول الطعام والبلع والكلام

الرشف: رشف الأجسام/المواد الغريبة )كالطعام والسوائل( إلى مجرى الهواء ع�ب الأحبال الصوتية )الطيّات الصوتية(. 
ا 

ً
التواصل المعزز والبديل )Augmentative and Alternative Communication, ACC(: يضم ذلك نطاق
، من لغة الإشارة وألواح الصور إلى تطبيقات أجهزة الهاتف المحمول وأجهزة توليد  ي

واسعًا من طُرق التواصل غ�ي اللفطىغ
ي توظّف تكنولوجيا متقدمة. الكلام )speech-generating devices, SGDs( ال�ت

: مشكلات المضغ والبلع والكلام، بسبب ضعف العضلات البصلية التضمّن البصلىي

ي الوجه والفم والحلق
العضلات البصلية: العضلات �غ

صعوبة النطق إدغام الكلام أو بطء الكلام مما يجعل من الصعب فهمه

ي المعدة والأمعاء
: هو طبيب متخصص �غ طبيب الجهاز الهضمي

ي التغذية: هو خب�ي بالطعام والتغذية
أخصا�ئ

غ مهارات الحياة اليومية والحفاظ عليها ي )OT(: هو خب�ي يساعدك على تحس�ي
المعالج الوظي�ض

اب مجرى الهواء لكنه لا يمر ع�ب الأحبال الصوتية اق: عندما يدخل الطعام أو السرش الاخ�ق

. غ ي الرئت�ي
طبيب الرئة: هو طبيب متخصص �غ

غ تنفسي مرتبط بالتنفس أو بالرئت�ي

ي أمراض الكلام واللغة )SLP(: خب�ي يقوم بتقييم 
 أخصا�ئ

مشكلات التواصل والبلع وتشخيصها ومعالجتها

كلمات قد يستخدمها الطبيب
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ي فمك وفكك على مضغ طعامك. وعندما 
ي الوجه والفم والحلق تساعدك العضلات الموجودة �غ

العضلات البصلية هي عضلات �غ
ي فمك وحلقك تدفع الطعام إلى أنبوب طويل يُسم المريء. وينتقل الطعام منه إلى المعدة 

تبلع، فإن العضلات الموجودة �غ
. يعمل ما لا  غ ول ع�ب القصبة الهوائية )الرغام( ومنها إلى الرئت�ي غ ي الحلق كذلك الطعام من ال�غ

لهضمه. تمنع العضلات الموجودة �غ
يقل عن 26 عضلة معًا لتستطيع المضغ والبلع بشكل سليم.

 ) غ ي حاجة كذلك إلى عضلات وجهك والعضلات البصلية للكلام. عندما تتكلم، فإن عضلات وجهك )الفك واللسان والشفت�ي
وأنت �غ

تعمل معًا لتشكيل الكلمات. ويعمل الحجاب الحاجز والرئتان وصندوق الصوت )الحنجرة( معًا لإصدار الصوت.

ي تناول الطعام 
ي عضلات الوجه والعضلات البصلية أن يؤدي إلى حدوث مشكلات �غ

غ RYR-1 �غ يمكن للضعف المرتبط بالج�ي
. وككل أعراض RYR-1-RD الأخرى، فإن التضمّن البصلىي يختلف  والبلع والكلام. يسمي الأطباء ذلك باسم التضمّن البصلىي

 RYR1 ض ي الج�ي
باختلاف النوع الفرعي للمرض وباختلاف شدته. بصفة عامة، فإن طفرات الصفة الصبغية الجسدية السائدة �ض

غ RYR1 إلى الارتباط بالأعراض  ي الج�ي
تميل إلى الارتباط بالأعراض الأخف. وتميل طفرات الصفة الصبغية الجسدية المتنحية �غ

الأك�ث شيوعًا وشدة.

B. لبلــع لخــد .Aا وا للفــم  لت�يحــي  ا لتكويــن  ا

الحنك الصلب

اللسان

(الرغامى (القصبة الهوائية

الحنك الرخو

لسان ا�زمار

ا�ريء

الحنك الرخو

لسان ا�زمار

ا�ريء

أ.  رسم تخطيط يوضّح ب.
ي�ي للفم والحلق. التكوين التسرش

وَجّه عضلات الوجه والفم والحلق الطعام )السهم 
ُ
أثناء البلع، ت

الأصفر( إلى المريء، وبعيدًا عن الرغام. إن كان هناك ضعف 
ي عضلات الوجه و/أو الفم و/أو الحلق، فيمكن أن تصاب 

�ض
عملية البلع هذه بالقصور--ويمكن أن يؤدي ذلك إلى ذهاب 

اب إلى الأنف أو الرغام. الطعام و/أو السرش
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أنواع�RYR-1-RD:�التضمّن البصلىي والخصائص الأخرى

)CCD( ب المركزي
ُّ
داء الل

)MmD( داء الألباب الدقيقة المتعددة 

)CNM( وى زِي النَّ
َ
الاعْتِلال العَضَلِىي مَركْ

 عدم تناسب 
)CFTD( ي

نوع الألياف الخل�ق

ي الحالات الشديدة
�غ

شائع

ي سقف الفم
تقوس عالٍ �غ

ي سقف الفم
تقوس عالٍ �غ

تزاحم الأسنان
CFTD غ بمرض تظهر صعوبات البلع لدى قرابة %30 من المصاب�ي

التضمّن البصلىي والخصائص الأخرىالنوع

التعامل مع مشكلات التغذية والبلع

 يميل المصابون بمشكلات المضغ والبلع إلى:

سيلان اللعاب	 

ة أطول لتناول الطعام	  استغراق ف�ت

ه من المواد الغريبة إلى مجرى الهواء )الرشف(	   استنشاق الطعام أو غ�ي

ي الوقت نفسه، قد تكون 
ويمكن أن تؤدي تلك المشكلات إلى سوء النمو، وارتجاع حامض المعدة، والعدوى التنفسية المتكررة. و�غ

ي 
ي العضلات الأخرى يمكن أن يؤدي إلى مشكلات �غ

غ RYR-1 �غ ي زيادة الوزن؛ لأن الضعف المرتبط بالج�ي
هناك مشكلة كذلك �غ

ي أن ينتبه الأطباء إلى التغذية وتناول الطعام مثلما ينتبهون إلى الحركة والعمود الفقري والتنفس. 
الحركة. ولذلك، ينب�غ

ي مشكلات التغذية والكلام. ويمكن أن يتضمن 
وكما هو الحال مع جوانب الرعاية الأخرى، سيساعد فريق متعدد التخصصات �غ

: غ الفريق الفئات التالية من الأخصائي�ي

ي أن تتناولها، 	 
ي ينب�غ ي بخصوص السعرات الحرارية والمُغذيات ال�ت

ي الحمية: سيناقشك هذا الأخصا�ئ
ي التغذية أو أخصا�ئ

 أخصا�ئ
ي كل زيارة للعيادة.

ي أن يحدث ذلك �غ
أو يتناولها طفلك، لضمان استيفاء الاحتياجات الصحية لأي منكما. وإن أمكن، فينب�غ
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كيف يتم التعامل مع تلك المشكلات؟

ي التغذية والبلع(. يمكن أن يتضمن 	 
غ �غ ي أمراض الكلام واللغة من المتخصص�ي

ي يقوم بتقييم التغذية )ويكون عادةً أخصا�ئ
 أخصا�ئ

التقييم فحص:

الجزء الداخلىي من الفم	 

ي الفم وحوله، وسرعتها ونطاق حركتها	 
قوة العضلات الموجودة �غ

اب	  كيفية تناولك أنت أو طفلك للطعام والسرش

ي جهازك التنف�ي وتنفسك. وقد يجري طبيب الرئة صورة بالأشعة )صورة بالأشعة 	 
اقب هذا الأخصا�ئ  طبيب الرئة: س�ي

. غ ي الرئت�ي
ي المضغ والبلع تؤثر �غ

السينية( للصدر ليتحقق إن كانت مشكلات �غ

ي )OT(: يقوم هذان الأخصائيان بتقييم ما إذا كنت مصابًا 	 
ي أمراض الكلام واللغة )SLP( و/أو المعالج الوظي�ض

 أخصا�ئ
وبات ويساعدان على تحديد مسار العلاج. وقد يجريان كذلك  ي البلع )عسر البلع( فيما يتعلق بعدة أطعمة ومسرش

بمشكلات �غ
اب إلى مجرى الهواء لديك  دراسة بلع باريوم مُعدلة )MBSS( إن كانت لديهما مخاوف بخصوص دخول الطعام والسرش

"( للمريض بينما  ي
)الرشف(. ينطوي اختبار MBSS على تصوير مقاطع فيديو بالأشعة السينية )يُسم ذلك "التنظ�ي التأل�ت

ي  وبات متباينة القِوام. يتيح ذلك لكل من SLP و/أو OT تحديد خطر الرشف وماهية أنواع الطعام ال�ت يتناول أطعمة ومسرش
سيكون تناولها آمنًا. 

ا )أي "منظارًا باطنيًا"( لتقييم 	  ً ي دراسة بلع و/أو قد يستخدم كام�ي
 طبيب الجهاز الهضمي )GI(: قد يجري هذا الأخصا�ئ

الجهاز الهضمي )GI( العلوي )أي المريء والمعدة وجزء من الأمعاء الدقيقة(.

ح الفريق السريري أن:  إن أصيب مولود مريض بـ RYR-1-RD بمشكلات تمس التغذية، فقد يق�ت

عدّل وضعية المولود	  تُ

تزيد ثخانة الحليب الصناعي أو حليب الثدي	 

تستخدم واقيًا لحلمة الثدي لمساعدة المولود على التقامها	 

 تحصل على زجاجات وحلمات خاصة	 

ي لفريق الرعاية مراقبة تغذيتهم، والتحقق من طول الطفل ونموه. قد يساعد المعالج كذلك 
ي حالة الأطفال الأك�ب سنًا، ينب�غ

�غ
الأطفال على أن يستشعروا مذاق الطعام ودرجة حرارته وقوامه، بحيث لا يمنعهم الحياء من تناول الطعام. إن لم يستطع 

كيب أنبوب تغذية. ، فقد يو�ي الطبيب ب�ت ي
الطفل الحصول على ما يحتاج إليه من سعرات حرارية من نظامه الغذا�ئ

 لمزيد من المعلومات، يُر�ج زيارة: 
www.feedingtubeawareness.org/education-materials/
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غ د، مرة سنويًا تقريبًا. ي أن يقيس الأطفال كذلك مستوى الكالسيوم لديك، أو لدى طفلك، وكذلك فيتام�ي
ينب�غ

ء/البصق، أو 	  ي
 ارتجاع حامض المعدة: تتضمن أعراض ارتجاع حامض المعدة ألم الصدر و/أو المعدة )شعورًا بالحُرقة(، أو ال�ت

ي على التعامل مع ارتجاع 
العدوى التنفسية المتكررة، أو الرشف. يمكن أن تساعدك الأدوية الفموية وتعديلات النظام الغذا�ئ

حامض المعدة.

از أو المسهّلات. قد 	   الإمساك أو تأخر إفراغ المعدة: تأكد من تناول الشخص لكث�ي من السوائل. قد تفيد كذلك مليّنات ال�ب
ي أن تتخذها و/أو يتخذها طفلك أثناء تناول الطعام.

ي ينب�غ ينصحك فريقك بشأن الوضعية ال�ت

ح فريقك 	   سيلان اللعاب: يمكن لضعف العضلات المحيطة بالوجه والفم أن يصعّب إغلاق الفم أو بلع اللعاب. قد يق�ت
ي  ي أمراض الكلام واللغة أو المعالج المه�غ

حون العلاج بواسطة أخصا�ئ ي حالة سيلان اللعاب أو قد يق�ت
الشفط للمساعدة �غ

ي سيلان اللعاب أو الحد منه أو التخلص منه.
لمساعدة الأطفال على التحكم �غ

العناية بالفم والأسنان

الكلام والتواصل

غ أسنانهم العلوية والسفلية غ�ي طبيعية.  غ بتشوهات الوجه، أو قد تكون المحاذاة ب�ي قد يكون بعض مر�غ RYR-1-RD مصاب�ي
ويمكن أن يؤدي ذلك إلى سوء نظافة الفم.

غ يوميًا، فور ظهور  ي للوالدين تنظيف أسنان أطفالهما بالفرشاة مرت�ي
غ زيارة طبيب الأسنان بانتظام. وينب�غ غ والبالغ�ي ي للمراهق�ي

ينب�غ
ي للأطفال زيارة 

أول الأسنان. يمكن لطبيب الأسنان المساعدة إن كان الطفل شديد الحساسية إزاء تنظيف الأسنان بالفرشاة. وينب�غ
ي تقويم الأسنان 

طبيب الأسنان من عمر عام. قد يحتاج الأطفال المصابون بمرض من أمراض RYR-1-RD إلى مقابلة أخصا�ئ
لتقييم مشكلات محاذاة الأسنان.

غ بمرض من أمراض RYR-1-RD، قد يكون من الصعب الكلام بسبب:  لدى بعض المصاب�ي

غ واللسان والحنَك(	  ضعف عضلات الفم )الشفت�ي
ضعف الصوت	 
ي التنفس	 

مشكلات التحكم �غ
ي بنية الفم	 

 وجود عيوب �غ

ي من الهواء ع�ب 
غ بمرض من أمراض RYR-1-RD، فإن ضعف عضلاتهم يؤدي إلى خروج كمية أك�ث مما ينب�غ ولدى بعض المصاب�ي

غ على جودة الكلام ويُشار إلى ذلك بمصطلح "خُنّة  ّ الأنف أثناء الكلام. ويكون لصوت تسرب الهواء ع�ب الأنف أثناء الكلام أثر مم�ي
هم من مر�غ RYR-1-RD بمشكلات تتعلق بإدغام الكلام أو بطئه )صعوبة النطق(.  مُفرطة". وقد يصاب غ�ي
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ي أمراض الكلام واللغة أن يساعدك 

ي التعامل مع تلك المشكلات. يمكن لأخصا�ئ
ي أمراض الكلام واللغة أن يساعد �غ

يمكن لأخصا�ئ
ي تنفسك وكيفية التحدث بوضوح. وإن كانت المشكلة أك�ث شدة، فقد تُفيد أدوات تواصل أخرى، بما 

م كيفية التحكم �غ
ّ
ي تعل

�غ
ي الكلام واللغة لغة الإشارة أو الإيماءات أو الكتابة، أو يمكن أن 

مك أخصا�ئ
ّ
�غي ذلك التواصل المعزز والبديل )ACC(. قد يُعل

ي الحفاظ على صوتك.
تستخدم جهازًا أو لوح تواصل لمساعدتك على التواصل ومساعدتك �غ
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الفصل 8
الاعتبارات المتعلقة بالمدرسة

ي يتعلم بها التلاميذ المواد ي الطريقة ال�ت
التكيّف: هو تغي�ي �غ

)Free and Appropriate Public Education( ي
FAPE: أي التعليم العام الملائم والمجا�غ

)General Education Plan( أي خطة التعليم العام :GEP

)The Individuals With Disabilities Education ACT( م الأفراد ذوي الإعاقة
ّ
IDEA: أي قانون تعل

)Individualized Education Programs( أي برنامج التعليم الفردي :IEP

)Least Restrictive Environment( أي البيئة الأقل تقييدًا :LRE

التعديل: تغي�ي يطرأ على ما يتعلمه التلميذ أو ما يُتوقع أن يتعلمه

)Specially Designed Instruction( أي تعليم مصمم خصيصًا :SDI

ي تواجه التعليم،  ي لكيفية دعم المدرسة للتلميذ المصاب بإعاقة والقضاء على العقبات ال�ت
الخطة 504: مخطط مبد�ئ

ي أنه لا يقدم SDI لاستيفاء الاحتياجات التعليمية الفريدة من نوعها لدى الطفل
ويختلف ذلك عن IEP �غ

ألفاظ قد يستخدمها مقدم الرعاية

 )IDEA( م الأفراد ذوي الإعاقة
ّ
قانون تعل

 . غ م الأفراد ذوي الإعاقة )IDEA( المدارس العامة بتقديم التعليم الخاص والخدمات المرتبطة به للتلاميذ المؤهل�ي
ّ
يُلزم قانون تعل

غ  غ على كل الإدارات التعليمية معرفة كل الأطفال المصاب�ي ويتضمن IDEA إلزام "العثور على الطفل )Child Find(" حيث يتع�ي
ي إصابتهم بالإعاقة، وتحديد مكانهم وتقييم حالتهم، لتحديد حاجتهم إلى الخدمات. يغطىي تكليف 

بإعاقة معروفة أو المشتبه �غ
ي يداومون فيها، ويشمل: "العثور على الطفل )Child Find(" جميع الأطفال، أيًا كانت المدرسة ال�ت
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الأطفال من الميلاد وح�ت عمر 21 سنة	 

ي مدارس عامة أو خاصة أو أبرشية، أو أي مدرسة	 
الأطفال الذين يداومون �غ

دون أو الذين لا يوجد لديهم محل إقامة مستديم	  الأطفال المسرش

الأطفال المهاجرون	 

تحت وصاية الولاية	 

يجب على الإدارات التعليمية تحديد كل الأطفال ذوي الإعاقة. وهم يستخدمون عادةً عملية فرز عامة للبحث عن مثل هؤلاء 
ي  ي المدرسة، فيمكن أن يحيلهم مستش�غ أو طبيب، أو غ�ي ذلك من الوكالات ال�ت

الأطفال. أما الأطفال الذين لم يداوموا بعد �غ
ي أي وقت. غالبًا ما ترسل المدارس نداءً عامًا للعائلات ضمن المجتمع لإحضار 

تقدم المساعدة. ويمكن للوالدين طلب المساعدة �غ
ي السنة. 

غ �غ الأطفال للخضوع لفحوص النظر والسمع والكلام واللغة وفحوص المهارات الاجتماعية والعاطفية، بمعدل مرة أو مرت�ي
، وإفادات الوالدين هي ما يُعلِم المدرسة بالأطفال  غ ي المدرسة، فإن أدوات الفرز الشاملة، وتقارير المدرس�ي

وفور مداومة الطفل �غ
. ذوي الإعاقة. وإن توصلت المدرسة إلى طفل معرض للخطر، فسيُستكمل مزيد من الفرز أو سيُجرى تقييم رسمي

ي المدرسة. يُعد الوالدان جزءًا من المراجعة. 
تتحدد الأهلية بعد تقييم نف�ي وتعليمي شامل يجريه فريق متعدد التخصصات �غ

ي المدرسة "متأثرًا سلبًا" بالإعاقة. تجدر الإشارة إلى أن مجرد تحديد إصابة 
وللتأهل للتعليم الخاص، يجب أن يكون أداء الطفل �غ

الطفل باضطراب ما، فذلك ليس سببًا لتأهله تلقائيًا لـ "إعاقة" تعليمية. يكون الطفل مؤهلًا لـ"تعليم خاص" فقط بعد أن يتوصل 
" له تعريف واسع النطاق لا يشمل  ، و"الأداء المدرسي فريق المدرسة إلى أن الاضطراب الذي أصاب الطفل يُعيق أداءه المدرسي

فقط الأداء الأكاديمي )أي الدرجات(، لكنه يمتد كذلك فيشمل العلاقات الاجتماعية والتأقلم. والمهم أن الطفل دون تشخيص 
." ي "الأداء التعليمي

رسمي للاضطراب قد يظل مؤهلًا لـ"تعليم خاص" إن كان هناك قصور �غ
 

يمكن لأحد الوالدين أن يطلب تقييم طفله. ولكن، يمكن أن ترفض المدرسة إن لم تكن هناك مشكلة تعليمية ظاهرة، ويجب أن 
غ أحد الوالدين والمدرسة بخصوص الحاجة إلى التعليم الخاص، فهناك   للوالد)ة(. إن نشب نزاع ب�ي

ً
توَثق المدرسة قرارها كتابة

اعات يمكن لكل من المدرسة والوالد)ة( اتباعها.  غ عملية رسمية لحل ال�غ

 حسبما يتطلب قانون IDEA، كي يتل�ت الطفل التعليم الخاص، يجب أن يكون أداؤه المدرسي "متأثرًا سلبيًا" بسبب إعاقته 
( من الـ 13 فئة التالية: ي واحد )أو أك�ث

�غ
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IDEAفئات الإعاقة للتعليم الخاص بموجب قانون�

 صعوبات تعلم محددة 
(Specific Learning 

Disability, SLD)

 التوحد/اضطراب 
طيف التوحد 

 إعاقة صحية أخرى 
)Other Health 

Impairment, OHI)

ي قدرة الطفل على القراءة أو الكتابة أو الاستماع أو الكلام أو التفك�ي 
تؤثر �غ

ي أو حل المسائل الرياضية. يتضمن ذلك )على سبيل المثال لا الحصر(:
المنط�ت
مهارات القراءة الأساسية 	 
الاستيعاب السماعي	 
حسابات الرياضيات 	 
حل المسائل الرياضية	 
التعب�ي الشفهي	 
القراءة والفهم	 
مهارات طلاقة القراءة	 
ي	   التعب�ي الكتا�ب

ي ذلك: عسر القراءة 
 قد تُستخدم مصطلحات أخرى بما �غ

وعسر الحساب وعسر الكتابة.

 . ي
ي والتواصل غ�ي اللفطىغ

ي التفاعل الاجتماعي والتواصل اللفطىغ
إعاقة نمائية تؤثر �غ

وتظهر المشكلات عادةً قبل الثالثة من العمر.

تحد من قوة الطفل أو طاقته أو انتباهه يتضمن ذلك مشكلات صحية مزمنة 
أو حادة )على سبيل المثال لا الحصر(:

الربو	 
اضطراب قصور الانتباه	 
اضطراب قصور الانتباه وفرط الحركة	 
داء السكري	 
الصرع	 
ي القلب	 

حالة مرَضية �غ
ي )الهيموفيليا(	 

نزف الدم الورا�ث
التسمم بالرصاص	 
سرطان الدم	 
فقر الدم المنجلىي	 
متلازمة توريت	 

التعريفالفئة
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ي
الاضطراب العاط�ض

 قصور
 الكلام أو اللغة

 القصور البصري، 
ي ذلك العم

بما �ض

ة طويلة وبدرجة  حالة تشمل واحدة أو أك�ث من الخصائص التالية على مدار ف�ت
 لافتة. يتضمن ذلك )على سبيل المثال لا الحصر(:

ه بعوامل عقلية أو حسية أو صحية	  م الذي لا يمكن تفس�ي
ّ
 العجز عن التعل

غ والحفاظ على تلك 	   العجز عن تشكيل علاقات مُرضية مع الأقران والمُدرس�ي
العلاقات

ي الظروف الطبيعية	 
السلوك غ�ي الملائم أو المشاعر غ�ي الملائمة �غ

المزاج العام من الحزن أو الاكتئاب	 
 الميل إلى الشعور بأعراض بدنية أو مخاوف مرتبطة بالمدرسة أو بمشكلات 	 

شخصية

صعوبات الكلام أو اللغة. يتضمن ذلك )على سبيل المثال لا الحصر(:
تأخر اللغة	 
التلعثم	 

، ح�ت بعد تصحيحها. يتضمن  ي الأداء التعليمي
ي تؤثر �غ أوجُه القصور البصري ال�ت

ذلك )على سبيل المثال لا الحصر(:
العم	 
ي	 

الإبصار الجز�ئ

الصمم
ي معالجة المعلومات اللغوية عن طريق السمع، مع التضخيم أو 

أوجُه القصور �غ
بدونه. يتضمن ذلك )على سبيل المثال لا الحصر(:

ي وجود سمّاعة	 
العجز عن سماع كل الأصوات أو أغلبها، ح�ت �غ

الصمم - العم
ي الوقت نفسه: لا تُستو�غ احتياجات 

كلًا من فقدان السمع والبصر الشديد �غ
. غ امج المخصصة حصريًا للصُمّ أو المكفوف�ي الطفل عن طريق ال�ب

التعريفالفئة

فئات الإعاقة للتعليم الخاص بموجب قانون��IDEA)يُتبع(

الفصل 8 - الاعتبارات المتعلقة بالمدرسة



الإرشادات التوجيهية للرعاية السريرية 72

"، فقد يتأهل الأطفال المصابون بمرض  ي الفئات المذكورة أعلاه لما يسم بـ "القصور الص�ي الآخر" و"القصور العظمي
 �غ

ً
خاصة

من أمراض RYR-1-RD للتعليم الخاص.

)IEP( برنامج التعليم الفردي

فور أن يتضح أن الطفل مؤهل للتعليم الخاص، فالخطوة التالية هي وضع برنامج تعليم فردي )IEP(. برنامج IEP هو وثيقة 
غ أن  ي البيئة الأقل تقييدًا )LRE(. وإن تب�ي

ي )FAPE( �غ
قانونية مكتوبة تضمن أن يتل�ت طفلك التعليم العام الملائم والمجا�ض

الطفل مؤهل للتعليم الخاص )حسب تعريف IDEA(، فهو يستحق الانضمام إلى برنامج IEP خلال 30 يومًا من النتيجة 
المبدئية. وككل الجوانب الأخرى من التعامل مع RYR-1-RD، فإن فريق IEP يكون متعدد التخصصات. ويُعد الوالدان دومًا 

جزءًا من الفريق. 

الإعاقة الذهنية

ي المخ
 إصابة رضّية �ض

)Traumatic Brain Injury, TBI( 

الإعاقات المتعددة

* القصور العظمي

 ." لم يعد هذا المصطلح يُشار إليه بمُسم "التخلف العقلىي
ي الأداء العقلىي العام، 

 نقص لافت �غ
ي الأداء 

ي �غ ، ويؤثر بشكل سل�ب ي
ي السلوك التكيّ�غ

امن مع قصور �غ غ موجود بال�ت
التعليمي للطفل.

يتضمن ذلك )على سبيل المثال لا الحصر(:
متلازمة داون	 

تلف المخ الناجم عن قوة مادية خارجية )مثل الصدمة(، ويؤدي إلى إعاقة وظيفية 
. و/أو إعاقة ذهنية و/أو قصور نف�ي اجتماعي

ي الوقت نفسه(.
امن بعضها مع بعض )أي �غ غ أك�ث من حالة من المذكورة أعلاه بال�ت

ي الجسم.
قصور الوظيفة الحركية أو إحدى القدرات الحركية �غ

يتضمن ذلك )على سبيل المثال لا الحصر(:
 	 )RYR-1-RD الاعتلالات العضلية الخِلقية )مثل 

) غ وحالات الحثل )مثل حثل دوش�ي  

الأمراض المكتسبة، مثل شلل الأطفال	 
غ�ي ذلك: شلل الدماغ أو الب�ت أو ما بعد الرضح )الصدمة(	 

ا على 
ً
 *أك�ث انطباق

RYR-1-RD

فئات الإعاقة للتعليم الخاص بموجب قانون��IDEA)يُتبع(

التعريفالفئة
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ما مكوّنات برنامج IEP؟ 

ي ذلك استخدام الخدمات ذات 
ي أن يتعامل برنامج IEP مع كل المجالات المطلوبة لمساعدة الطفل على النجاح، بما �غ

ينب�غ
بية والمواصلات، وما إلى ذلك( للطفل لاستيفاء أهدافه التعليمية. يجب أن يناقش برنامج  الصلة )مثل المشورة ودعم ال�ت

: IEP ما يلىي

ي مراعاتها:
ي ينب�غ . المسائل ال�ت ي

1. إفادة متعلقة بمستوى الإنجاز الأكاديمي الحالىي للطفل والأداء الوظي�غ  

ي منهج التعليم العام؟
ي انخراطه �غ

أ. كيف تؤثر إعاقة الطفل �غ    

: ب. يجب أن تتضمن عبارة "المستويات الحالية" للطفل ما يلىي    

ي المدرسة حاليًا؟ 
أولًا. كيف يؤدي الطفل �غ   

ي فصله؟
ي أدائه �غ

ثانيًا. كيف تؤثر الإعاقة �غ   

ممن يتألف فريق IEP؟

يجب أن يضم فريق IEP المذكورين لاحقًا:
ي	 

الوالد)ة( أو الو�ي القانو�غ

ممثلًا للمدرسة )مثل المدير أو نائب المدير، وما إلى ذلك(	 

واحدًا أو أك�ث من مدرسي التعليم العام	 

واحدًا أو أك�ث من مدرسي التعليم الخاص	 

ي المدرسة(	 
ي النف�ي �غ

شخصًا يستطيع تفس�ي نتائج التقييم )مثل الأخصا�ئ

 	 ، ي
ي أمراض الكلام واللغة، والمعالج الوظي�غ

ة اللازمة لمساعدة طفلك )مثل أخصا�ئ  الأفراد الآخرين ذوي المعرفة أو الخ�ب
، وممرض)ة( المدرسة، وما إلى ذلك( والمعالج الطبي�ي

الطفل )حسب العمر( 	 

وريًا.  اء(، حسبما تراه �غ هم من الخ�ب غ أو طبيبك أو غ�ي ويمكنك دعوة أشخاص آخرين )محام�ي

ي 
ي وضع برنامج IEP قبل تقديم المدرسة للخدمات وينب�غ

ي برنامج IEP بالاحتياجات الفردية لطفلك. ينب�غ
من المهم أن ي�غ

ي السنة، ولكن يمكن لأي 
استخدامه من طرف كل مدرسي طفلك. يفرض القانون أن يجتمع فريق IEP مرة واحدة على الأقل �غ

ي أي وقت. 
ي ذلك الوالدان، طلب عقد اجتماع �غ

من أفراد الفريق، بما �غ
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2. إفادة بالأهداف السنوية القابلة للقياس:

أ.  فور تحديد احتياجات الطفل، يعمل فريق IEP على وضع أهداف أكاديمية ووظيفية ملائمة للتعامل مع تلك   
ة 12 شهرًا.  مه خلال ف�ت

ّ
الاحتياجات. تصف الأهداف السنوية ما يُتوقع من الطفل القيام به أو تعل

ة الأمد:  ات أو الأهداف قص�ي أولًا. المؤسرش   

ورية فقط للتلاميذ الذين يخضعون لتقييم بديل يتفق مع معاي�ي إنجاز بديلة.  1. �غ     

2. تُستخدم إن كانت للتلميذ أهداف أكاديمية محددة بسبب انخفاض أدائه عن مستوى صفه.     

ة تحقيق أهدافه السنوية وم�ت سيتم قياسه. 3. وصف كيفية قياس مدى تقدم الطفل على مس�ي

ي ستقدّم للطفل: 4. إفادة التعليم الخاص والخدمات المرتبطة به ال�ت

ي تقارير 
أ. قياس التقدم والإفادة به �غ   

ي سيُقاس بها مدى التقدم وم�ت سيتل�ت الوالدان  أولًا.  يجب أن يحتوي برنامج IEP على وصف للكيفية ال�ت    
التقارير بخصوص ذلك:

1. من سيجمع البيانات؟      

2. وكيف ستُجمع؟      

3. وكم سيكون معدل تكرار جمعها؟      

ي ذلك الوالدان؟
4. كيف سيجري تعميم البيانات على فريق IEP، بما �غ      

ب. الخدمات ذات الصلة:    

ي قد يحتاج فيها التلميذ إلى مساعدة إضافية: أولًا. المجالات ال�ت    

.)SLP( 1. أمراض الكلام واللغة      

.)Occupational Therapy, OT( ي
2. العلاج الوظي�غ      

.)PT( 3. العلاج الطبي�ي      

4. خدمات المشورة.      

5. المشورة المهنية      

ة تحقيق  ي مس�ي
غ الطفل من التقدم �غ ي المدرسة لتمك�ي

ي أن يستخدمها العاملون �غ
ي ينب�غ نامج أو سُبل الدعم ال�ت 5. تعديلات ال�ب

ي أنشطةخارج المنهج وأنشطة غ�ي أكاديمية.
ي ذلك أشياء مثل المشاركة �غ

الأهداف السنوية، بما �غ

ح إلى أي مدى لن يشارك الطفل مع أقرانه من غ�ي ذوي الإعاقة. 6. سرش

ما مكوّنات برنامج IEP؟ )يُتبع(
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ا سنويًا؟  ً
دوّن هدف

ُ
كيف ت

: ي أن تكون أهداف برنامج IEP كالتالىي
 ينب�غ

1. محددة:

. ي
أ. تستهدف مجالات الأداء الأكاديمي والوظي�غ   

ب. تتضمن وصفًا واضحًا للمعرفة والمهارات.   

2. قابلة للقياس:

ي ذلك أنك تستطيع إحصاءها أو ملاحظتها.  أ. يع�غ   

. غ معرفة مدى التقدم الذي تحقق منذ القياس الأخ�ي ب. تتيح للوالدين والمدرس�ي   

3. تستخدم ألفاظًا إجرائية:

أ. استخدام عبارات مثل "سيستطيع الطفل القيام بـ..."   

ب. تحتوي أهداف برنامج IEP على 3 مكوّنات:   

أولًا. اتجاه السلوك )الزيادة أو النقصان أو البقاء على حاله(.    

ثانيًا. مجال الحاجة )القراءة أو الدراسات الاجتماعية أو الانتقال أو التواصل، وما إلى ذلك(.    

ثالثًا. مستوى الإنجاز )إلى مستوى العمر، دون مساعدة(.    

4. واقعية: 

ي تنتج عن إعاقته وليس حسب مناهج المقاطعة/الولاية أو غ�ي  أ.  تتعامل مع الاحتياجات الفريدة لدى التلميذ ال�ت   
. ذلك من المعاي�ي

5. محددة الوقت:

أ. ما الذي يحتاج الطفل إلى معرفته ويكون قادرًا على القيام به بعد سنة واحدة من التعليم الخاص؟    

ات منتظمة: ب. يتيح لك تحديد الوقت المراقبة على ف�ت   

، وكل سنة دراسية. أولًا. كل شهر، وكل ربــع سنة، وكل فصل دراسي    

ي ضمن التقييمات على نطاق الولاية وعلى نطاق 
7.  إفادة بالتكييفات الفردية اللازمة لقياس الأداء الأكاديمي والوظي�غ

المقاطعة.

ي النظر فيها: ما التاريــــخ المتوقع لبدء الخدمات؟ أين ستُجرى تلك الخدمات؟ كم ستكون مدة 
8.  أسئلة إضافية ينب�غ

"الجلسة" الواحدة؟

ما مكوّنات برنامج IEP؟ )يُتبع(
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ي المدرسة الثانوية إلى خطط لمساعدتهم على الانتقال بنجاح من المدرسة الثانوية إلى الحياة العملية بعد المدرسة 
سيحتاج الأطفال �غ

ي أن يبدأ هذا التخطيط عندما يبلغ عمر الطفل 14 سنة. يتطلب برنامج IEP ما يُدع "خطة انتقالية" عندما يبلغ 
الثانوية. ينب�غ

ي  ي ذلك الكيفية ال�ت
ي للخطة الانتقالية أن تناقش كل مجالات الاحتياجات بعد المدرسة الثانوية، بما �غ

عمر الطفل 16 سنة. وينب�غ
ي الكليات الأمريكية 

سيخضع بها الطفل لاختبار القدرة الدراسية )Scholastic Assessment Test, SAT(، أو اختبار القبول �غ
)American College Testing, ACT(، أو غ�ي ذلك من الاختبارات القياسية على مستوى الالتحاق بالجامعة. 

ي حاجة إلى تعليم مصمم خصيصًا )SDI( للاستفادة من 
عندما يتطلب طفل برنامج IEP، فإن فريق المدرسة يقر بأن الطفل �غ

م تعليمات SDI عادةً بواسطة مدرسي التعليم الخاص )يمكن تقديمها كذلك من طرف مقدم خدمة ذي  بيئته التعليمية. تقدَّ
ي LRE، يُرجح أن تصادف العائلات:

صلة(. ولكن لاستيفاء التكليف بتقديم الخدمات �غ

ك )أي التعليم العام والتعليم الخاص بعضهما مع بعض( ا من الخطط التعليمية من التعليم المش�ت
ً
1. نطاق  

2.  خدمات داخل الفصل الدراسي )يحصرغ مدرسو التعليم الخاص إلى غرفة التعليم العام لمساعدة أطفال محددين(  

ات الزمنية التالية يوميًا: 3. يغادر الطفل غرفة الفصل الدراسي العام للف�ت  

أ. التجوال: %20 أو أقل من الوقت   

غ %80-%20 من الوقت ب. التكميل: ب�ي   

ج. الدوام الكامل: %80 أو أك�ث من الوقت   

فات والتعديلات التكيُّ

فات والتعديلات.  وبالإضافة إلى ذلك، ستتعامل المدرسة مع الحاجة إلى التكيُّ

: فات ما يلىي . تتضمن أمثلة التكيُّ ا، فإن طريقة تعليمه تتغ�ي
ً
ف عندما يتل�ت الطفل تكيُّ

ي غرفة هادئة	 
قد يخضع طفلك للاختبارات �غ

ي أن يراجع المدرسون طفلك من آن إلى آخر عند تعليم المفاهيم الرئيسية	 
ينب�غ

ي كيفية عرض الدرس	 
ات �غ تغي�ي

خدمات لمساعدة الطفل على بناء مهارات محددة	 

الدعم فيما يتعلق بالتحديات العاطفية أو الاجتماعية	 
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ما الخطة 504؟
ي العمل معًا على تصميم خطة تعليمية 

يهدف البند 504 من قانون إعادة التأهيل لعام 1973 إلى مساعدة الوالدين والمدارس �غ
ي الفصل. لكل من 

ي أن يدعم بها المدرسون التلميذ �غ
ي ينب�غ لمساعدة الأطفال ذوي الإعاقات. توجّه الخطة 504 الطريقة ال�ت

ي المدرسة. ويضمن كل منهم 
الخطة 504 وبرنامج IEP الهدف نفسه، وهو التأكد من أن الطفل ذا الإعاقة يستطيع المشاركة �غ

ي أنها لا تقدم تعليمات SDI للوفاء بالاحتياجات التعليمية الفريدة للطفل. 
FAPE. ولكن الخطط 504 تختلف عن برنامج IEP �غ

ي فصل للتعليم العام، ويتل�ت الخدمات 
ي العادة، يتعلم طفلك �غ

ي أن تكون عليه الخطط 504. �غ
لا توجد قواعد ثابتة لما ينب�غ

فات والمساعدات التعليمية. و�غي حالات نادرة، قد تتضمن الخطة 504 تعديلات. والتكيُّ

تختلف عملية التوصل إلى خطة 504 باختلاف الإدارات التعليمية. �غي بعض الحالات، يطلب الوالدان الخطة 504 عن طريق 
غ للتعليم  ي حالات أخرى، تقدمها المدارس. بل إن المدارس قد تقدم واحدة للأطفال غ�ي المؤهل�ي

منسق الإدارة التعليمية. و�غ
ورية للخطة 504.  الخاص، ولكنهم �غي حاجة إلى أنواع أخرى من الدعم العام. التقييمات الرسمية ليست �غ

 : مه. تتضمن أمثلة التعديلات ما يلىي
ّ
على النقيض من ذلك، فإن التعديل يغ�ي ما يتم تعليمه أو ما يُتوقع من الطفل تعل

تقليل إجمالىي عدد أسئلة الرياضيات أو كلمات الهجاء	 

تغي�ي إيقاع تقديم المنهج	 

التدريس حسب مستوى قدرات الطفل، لا مستوى صفه	 

.IEP ي برنامج
يمكن استخدام الكل �غ

ويقدم التأهل للتعليم الخاص كذلك للعائلات تدابيرَ احتياطية إجرائية والحقوق في الإجراءات القانونية الواجبة. وتكون 
ي 

ي )FAPE( وأن يكونوا �غ
التداب�ي الاحتياطية الإجرائية مصممة لضمان أن يتل�ت الأطفال وأسرهم التعليم العام الملائم والمجا�غ

غ المدارس والأسر. تضمن الحقوق  اعات ب�ي غ . تقدم تلك التداب�ي الاحتياطية كذلك خيارات عديدة لتسوية ال�غ غ حماية من التمي�ي
ي تسهيل اتخاذ 

ي التطبيق العادل للقانون. وهي تُستخدم للمساعدة �غ
ي الإجراءات القانونية الواجبة أن يكون للشخص الحق �غ

�غ
القرارات على نحو ملائم وتسهيل الخدمات للأطفال ذوي الإعاقة.

فات والتعديلات )يُتبع( التكيُّ

 للمزيد من المعلومات، يُر�ج الانتقال إلى: 
www.understood.org/en/learning-thinking-differences/treatments-approaches/

educational-strategies/the-difference-between-accommodations-and-modifications
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ك أغلب المدارس  فور طلب الخطة 504 أو تقديمها، تعقد المدرسة اجتماعًا لتحديد نوع الدعم الذي يحتاجه طفلك. تُسرش
بة بالقيام بذلك. وبموجب قانون إعادة التأهيل لعام 1973، يكون للعائلات الحق 

َ
ي وضع الخطة، ولكنها ليست مطال

الوالدين �غ
ي مراجعة سجلات الطفل. ويمكن للوالدين كذلك 

ي إشعار عندما يتحدد أن طفلهم مصاب بإعاقة. وللوالدين الحق كذلك �غ
ي تل�ت

�غ
اض إن واجهتهم مشكلة مع إجراءات الخطة 504. الاع�ت

ما خطة التعليم العام؟

يضع الوالدان وموظفو المدرسة خطة التعليم العام )GEP(. وبالنسبة إلى برنامج IEP والخطة 504، فإن GEP هي الأك�ث بعدًا 
ةً،  غ المدرس والمدير والأسرة. ومن ضمن فوائد خطة GEP أنه يمكن البدء فيها مباسرش عن الرسميات. وغالبًا، يكون هناك اتفاق ب�ي

بناءً على احتياجات طفلك. قد تُطور هذا النوع من الخطط بينما لا تزال تضع برنامج IEP أو الخطة 504. يُعد "بروتوكول 
م الطفل.

ّ
غ أن يعرفوا فورًا ما عليهم القيام به لدعم تعل الارتجاج" مثالًا على GEP، وهو يتيح للمدرس�ي

، فأنت المنا� الطبي�ي لطفلك. وأنت المدرس الأول لطفلك. وأنت المسؤول عن رفاهية طفلك. وأنت  باعتبارك الوالد)ة( أو الو�ي
ي القرارات المتعلقة بتعليم طفلك. 

من يرع مصالح طفلك مخلصًا وتعرف طفلك أك�ث من أي شخص آخر. ولك سلطة التأث�ي �غ

وباعتبارك مناً�ا لطفلك، تكون لك عدة أهداف:
 	FAPE التأكد من أن المدرسة تقدم خطة
تحديد أنواع خطط الدعم اللازمة للوفاء باحتياجات طفلك الفريدة	 
بناء علاقة صحية مع المدرسة	 

إليك بعض ما يمكن أن تفكر فيه:
ي تريدها لطفلك؟	  ما نوع الأهداف طويلة الأمد ال�ت
ما مواطن القوة لدى طفلك؟	 
مه للوفاء بتلك الأهداف؟	 

ّ
ما الذي يحتاج طفلك إلى تعل

ي يحتاجها طفلك؟	  ما نوع الخدمات وسُبل الدعم ال�ت

منا�ة طفلك
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هل تتوفر المساعدة؟

لست مضطرًا إلى القيام بذلك بمفردك، فهناك أشخاص وموارد لمساعدتك. 

اتهم لمساعدة الوالدين على حل ما يواجههم من مشكلات 	  غ معرفتهم وخ�ب   يستخدم المنا�ون المساعدون للمحام�ي
مع المدارس.

  يقوم منا�ون تعليميون بتقييم الأطفال ذوي الإعاقة. ويقدمون توصيات بخصوص الخدمات والدعم وبرامج 	 
التعليم الخاص.

غ ومقدمي التعليم الخاص أنفسهم بمثابة منا�ين. لكن ما يمكنهم القيام به قد يكون محدودًا؛ 	   ويرى العديد من المدرس�ي
ي الإدارة التعليمية.

لأنهم موظفون �غ

ي كل مدرسة. يمكنك أن تطلب منه 	 
ث إلى أك�ب عدد ممكن من الأشخاص ذوي الصلة. يوجد معالج نف�ي للمدرسة �غ  تحدَّ

ي حاجة إلى ذلك. 
المساعدة إن كنت �غ

؟ ي القيام به باعتباري مناً�ا لطفلىي
ما الذي يمكن�ض

ي منازعات مع المدرسة. 	 
جمع الحقائق والمعلومات، وتنظيم الوثائق. سيساعد ذلك إن دخلت �غ

حفظ السجلات المكتوبة، فالوثائق هي مفتاح النجاح.	 

طرح الأسئلة، والإنصات بعناية إلى الإجابات.	 

التعرف على المشكلات، والنظر فيها من جميع الزوايا.	 

اح الحلول.	  اق�ت

ي يجيدونها؟ ما سُمعتهم 	   التعرف على إدارتك التعليمية المحلية. ما الخدمات ال�ت
فيما يتعلق بتقديم الخدمة؟  

اعرف حقوقك.	 

ي ذلك "التعليم الأفضل على الإطلاق" ولا 	  غ تتطلب أن يتل�ت طفلك تعليمًا "ملائمًا". لا يع�غ  عليك أن تفهم أن القوان�ي
"التعليم الذي يُعظم من إمكانيات طفلك".     

ي تحتاجها لحماية حقوقك وحقوق طفلك.	  عليك أن تفهم الإجراءات ال�ت

ي 2/19/20 على 
 المصدر: Wright P. Advocating for your child—getting started. تم الوصول إليه �غ

www.wrightslaw.com/advoc/articles/advocacy.intro.htm
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ي الحصول على ما يحتاج إليه طفلك من خدمات. تتضمن 
قد تدعم ولايتك أو منطقتك الخطوط الساخنة والوسطاء لمساعدتك �غ

نت، ومنظمات أولياء الأمور. وعند اللزوم، يمكن  ي المدرسة، والمنا�ة ع�ب الإن�ت
الموارد الأخرى المجانية منا�ي التعليم الخاص �غ

لمكاتب المحاماة المحلية ومجموعات المنا�ة المساعدة كذلك، ولكن تلك الخدمات غالبًا ما تكون مدفوعة.

الموارد

Wrightslaw/Self Advocacy: www.wrightslaw.com/info/self.advocacy.htm

Wrightslaw/Five Mistakes Parents Make )And How to Learn From Them(:  
www.wrightslaw.com/info/advo.five.mistakes.htm
 
Understood.org: www.understood.org
 
Overseas Schools Offering Support to Children with Special Needs 2017-2018:  
www.state.gov/wp-content/uploads/2019/08/2017-Special-Needs-List.pdf

Protecting Students with Disabilties: www2.ed.gov/about/offices/list/ocr/504faq.html

 دوّن قائمة بما لديك من أسئلة ومخاوف قبل موعدك. اسأل المدرسة إن كانت لديهم أسئلة يمكن أن تطرحها نيابة عنهم.	 

اطرح الأسئلة للتأكد من أنك تفهم التشخيص والعلاج.	 

 	. اسأل عن الأعراض، وما قد تبدو عليه، وكيف يمكن أن تتغ�ي

ي تواجهه.	  اطرح أسئلة عن قدرات طفلك والقيود ال�ت

ي يمكن أن تقدمها 	    اسأل عن كيفية وصولك إلى السجلات الطبية ومتابعة خطط العلاج والأدوية والوثائق ال�ت
إلى المدرسة.

 اسأل عن معلومات الاتصال بالطبيب والطريقة المثلى للتواصل معه تحسبًا لحاجة المدرسة إلى مزيد من المعلومات.	 

اسأل إن كانت عيادة الطبيب لديها مسؤول اتصال بالمدرسة.	 

نصائح للتحدث إلى الطبيب
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ر، أنت الخب�ي بمواطن القوة لدى طفلك واحتياجاته	 
ّ
تذك

غ المساعدين الذين سيعملون مع طفلك، قبل بدء العام الدراسي	  غ والمساعدين والمعلم�ي  إن أمكن، فاجتمع مع المدرس�ي

ي يؤثر بها 	  ة تفصيلية تضم المعلومات المتعلقة بالكيفية ال�ت ي طفلك - قدّم نسرش
ح كيف يؤثر مرض RYR-1-RD �غ   اسرش

ي طفلك والاحتياجات الخاصة لطفلك
RYR-1-RD �غ

غ عن طريقها	  ي يمكن أن يكونوا داعم�ي قدم لهم توصيات بخصوص الكيفية ال�ت

ي المدرسة بطرح الأسئلة	 
اسمح لطاقم العمل �غ

حدد مواعيدَ منتظمة للتواصل أو الاتصال أثناء العام الدراسي	 

ي أو الرسائل النصية أو الاجتماعات وجهًا لوجه، وما إلى ذلك(	 
و�غ يد الإلك�ت وافق على الطريقة المفضلة للتواصل )ال�ب

وافق على معدل التواصل المطلوب	 

تابع تقدم طفلك	 

غ بأحدث التطورات أولًا بأول	  أبلغ المدرس�ي

كن مستعدًا للت؛دث عن إمكانيات طفلك وما يواجهه من قيود	 

ي الحصص المتخصصة، 	 
ي الفصل أو �غ

ح ماهية التحديات المتوقعة، وناقشوا معًا كيف يمكن أن تسبب مشكلات �غ  اسرش
كصالة الألعاب الرياضية أو الفنون أو الموسي�ت

ي المدرسة	 
ناقش أي أدوية سيحتاج طفلك إلى تلقيها �غ

قدم للمدرس موجزًا مختصًرا لسجلات طفلك الصحية	 

أخ�ب المدرس بمرات الغياب المتوقعة للتعامل مع الأعراض أو الذهاب إلى مواعيد الطبيب	 

 أسماء الأشخاص الذين يمكنهم مشاركة المعلومات معهم	 
ً
سجل كتابة

نصائح للتحدث إلى المدرسة

دوّن ملاحظات أو اطلب من أحد أفراد الأسرة أو الأصدقاء تدوين ملاحظات.	 

ي المدرسة. فتلك طريقة رائعة لجذب الانتباه إلى الدعم 	 
م العمل �غ

َ
  تأكد من تقديم طلبات مكتوبة من طبيبك إلى طاق

ي المطلوب.  الط�ب

ي المدارس عن طريق فريق يضم الوالدين والتلاميذ. عند التحدث إلى المدرسة، اعمل على الوصول إلى إجماع لدى 
يتم التعليم �غ

فريقك لتحقيق النتائج المرجوّة.
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ة أطول للراحة بسبب  تحتاج المدارس إلى التعرف على مظاهر RYR-1-RD المعيّنة لدى طفلك. قد يتضمن ذلك تخصيص ف�ت
ي حاجة إلى ترتيبات لمراقبة درجة 

الإرهاق المستديم. نظرًا إلى أن بعض الأطفال يصابون بعدم تحمل الحرارة، قد يكونون �غ
غ مساعدين. تتضمن بعض  هم من الأطفال دعمًا وجهًا لوجه من مدرس�ي حرارة الفصل ولضمان أن تكون ملائمة. وقد يتطلب غ�ي

ي يمكن النظر فيها: الأنشطة ال�ت

RYR-1-RD ض بمرض من أمراض اعتبارات خاصة للأطفال المصاب�ي

ي الفصل
�ض

الحمّام

التخطيط لكيفية جلوس طفلك على الأرض وكيفية نهوضه مرة أخرى.	 

ي لتحميل الوزن بالتبادل إن كان طفلك 	   التخطيط لخيارات جلوس بديلة وجدول زم�غ
ا.

ً
يستخدم كرسيًا متحرك  

ي وغ�ي ذلك من 	 
ي الفصل )مثل جهاز مساعد على الوقوف، وجهاز للتدريب على الم�ش

  دمج معدات متخصصة �غ
الأجهزة المساعدة(.

ي مكان صناديق المتعلقات أو الخزائن، وخطاطيف المعاطف وحقائب 	 
ي كل فصل. النظر �غ

 مراجعة العقبات المتوقعة �غ
كة والمستلزمات  ي كل المساحات المش�ت

، وسلال القمامة، وما إلى ذلك. النظر �غ الظهر، ومكاتب الفصل، والطاولات والكراسي
يد، ومخططات السلوك، ومستلزمات  ي ذلك السماعات، وبرّايات الأقلام الرصاص وكتب الفصل، وصندوق ال�ب

كة بما �غ المش�ت
المدرسة، وما إلى ذلك.

ي طفلك من التنقل بحقيبة ظهر ثقيلة.	 
ل، فذلك سيع�غ غ غ من الكتب، واحدة للفصل وأخرى للم�غ وجود مجموعت�ي

ي نوع 	 
ي المرحاض والحوض والصابون، وموزع مناديل الحمام، وكذلك �غ

 التأكد من ملاءمة الحمامات لاحتياجات طفلك. فكر �غ
ي الحمام، وما إلى ذلك(.

غ أك�ب �غ ّ قة أو ح�ي
ّ

غ أو زل ي قد يحتاجها طفلك لاستخدام الحمام )مثل مقعد مرحاض مع�يّ الأدوات ال�ت
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الحافلات

المقاصف

القاعات

الأمان

ي حاجة 	 
ل منها - هل يمكنه التعامل مع الدرَج بأمان، أم سيكون �غ غ ي سيصعد بها طفلك إلى الحافلة وي�غ ي الكيفية ال�ت

 التفك�ي �غ
إلى استخدام رافعة؟

غ الحافلة.	  افقه على م�ت ي ل�ي
ي حاجة إلى وجود موظف إضا�غ

تحديد ما إذا كان �غ
ي التحقق لضمان دراية الموظف بكيفية تثبيت الكراسي المتحركة 	 

ا، فينب�غ
ً
  إن كان الطفل يستخدم كرسيًا متحرك

بشكل صحيح.
التخطيط لرحلات الفصل.	 

ضمان وجود مقعد يسهل لطفلك الوصول إليه مع فصله.	 
ضمان سهولة وصول طفلك إلى الطواب�ي والطعام والصّراف.	 
احة(.	  ضمان سهولة الوصول إلى كل المداخل )كالفصل والمقصف والاس�ت

ي مكان جلوس فصل طفلك أثناء التجمعات التشجيعية.	 
التفك�ي �غ

تحديد ما إذا كان يمكن لطفلك استخدام سلالم المدرجات.	 
ي حاجة 	 

 الاستعداد لأي مناسبة تتطلب الجلوس على الأرض. هل يستطيع طفلك النهوض من فوق الأرض وحده أم سيكون �غ
إلى المساعدة؟ وإن كان الأمر كذلك، فمن سيقدم تلك المساعدة؟

تدريبات السلامة المدرسية )تحسبًا لحريق أو إعصار أو إخلاء، والوصول إلى المأوى المتعارف عليه(:

ي المدرسة. التأكد من ملاءمتها للكرسي المتحرك عند اللزوم. 	 
مناقشة خطة الإخلاء من كل نقطة �غ

ي ذلك من سيساعد طفلك. 	 
التخطيط لكيفية إجراء التدريبات، بما �غ
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الأروقة

التعديلات�المحتملة

التخطيط لوصول طفلك إلى المنحدرات والدرابزين.	 

رب طفلك من خزانته.	 
ُ
التخطيط لمدى ق

جعل طفلك يستخدم المصعد بدلًا من الدرَج.	 

ة أطول لعبور الرواق.	  ي حاجة إلى ف�ت
تحديد ما إذا كان طفلك �غ

قد تحتاج المدرسة كذلك إلى تعديل عدد الحصص الدراسية ووقتها للحد من أعباء طفلك. مثلًا، قد يحتاج طفلك إلى تعديلات 
بية الرياضية )Physical Education, PE(. قد يحتاج طفلك كذلك إلى  ي حصة صالة الألعاب الرياضية أو ال�ت

للمشاركة �غ
ي 

ي طفلك للتعليم ح�ت �غ
. يمكن لذلك أن يضمن استمرار تل�ت لىي

غ الحضور بدوام مرن، حيث يتل�ت كلًا من التعليم العام والتعليم الم�غ
ي الحضور إلى المدرسة.

حالة عجزه عن المداومة �غ

غ بمرض من أمراض RYR-1-RD كذلك احتياجات نفسية واجتماعية بينما يتعاملون مع المرض  قد تكون للأطفال المصاب�ي
ث إلى طفلك  ي حاجة إلى التخطيط للتعامل مع التوتر/القلق. تحدَّ

ي المواقف الاجتماعية الأخرى. لذلك، فأنت �غ
ي المدرسة و�غ

�غ
بخصوص أفكاره ومشاعره إزاء RYR-1-RD. يمكنك كذلك التحدث إلى طفلك عن طرق إجابة أسئلة التلاميذ الآخرين. 

شجع الأطفال على:
تتبع أعراضهم بأنفسهم.	 

التعب�ي عن احتياجاتهم أثناء وجودهم داخل الفصل	 

الاعتناء بأنفسهم	 

التعامل مع الإرهاق أو الإنهاك المزمن	 

يمكن لموارد المنا�ة المذكورة أعلاه أن تفيد فيما يتعلق بالاحتياجات النفسية والاجتماعية كذلك.

الصحة النفسية والاجتماعية

الفصل 8 - الاعتبارات المتعلقة بالمدرسة



الإرشادات التوجيهية للرعاية السريرية 85

الموارد

Wrightslaw/Self Advocacy: www.wrightslaw.com/info/self.advocacy.htm

Wrightslaw/Five Mistakes Parents Make )And How to Learn From Them(:  
www.wrightslaw.com/info/advo.five.mistakes.htm
 
Understood.org: www.understood.org
 
Overseas Schools Offering Support to Children with Special Needs 2017-2018:  
www.state.gov/wp-content/uploads/2019/08/2017-Special-Needs-List.pdf

Protecting Students with Disabilties: www2.ed.gov/about/offices/list/ocr/504faq.html

 للموارد الإضافية، يُر�ج النقر على الصورة أعلاه، أو التفضّل بزيارة: 
www.ryr1.org/ccg-school

الفصل 8 - الاعتبارات المتعلقة بالمدرسة
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الفصل 9
ي والعلاج 

النشاط البد�ض
)PT الطبيعي

ي مهم للحفاظ على نشاطك واستقلاليتك. يو�ي بيان متفق عليه بشأن الاعتلالات العضلية الخِلقية بممارسة 
النشاط البد�غ

ي ظروف معينة، يمكن أن تكون التمارين الهوائية 
غ أو ثلاث مرات كل أسبوع. و�غ التمارين الهوائية المنتظمة، إن أمكن، بمعدل مرت�ي

غ باعتلالات عضلية خِلقية. ويمكن أن تحسن من لياقتهم البدنية. ويمكن الوصول إلى هذا البيان المتفق عليه  مفيدة للمصاب�ي
أدناه:

www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC5234865/pdf/nihms831819.pdf 
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)PT( ي والعلاج الطبي�ي
الفصل 9 النشاط البد�غ

ي أن تتذكرها:
ي ينب�غ  إليك بعض الأمور ال�ت

ي أو السباحة أو الرقص أو ركوب الدراجة. 	 
 تجنب الرياضات عنيفة الوطأة. تتضمن التمارين الهوائية خفيفة الوطأة: الم�ش

: معدل نبض القلب، ودرجة الإجهاد، ومدة التدريب،  ي مراقبتها ما يلىي
ي ينب�غ ي حالة التمارين الهوائية، تتضمن العوامل ال�ت

و�غ
ومعدل تكرار مرات التدريب. 

 	 Xboxو Nintendo Wii ي تتضمن الحركة من مكان إلى آخر )مثل ي ال�ت
ا�غ   وليكن ذلك ممتعًا! جربوا ألعاب الواقع الاف�ت

فيهية ضمن خطة التمرين الخاصة بك.  وPlayStation، وما إلى ذلك(. أدرج الأنشطة ال�ت
ي تغي�ي نوع النشاط الذي تقوم به.	 

ي الإمكان ممارسة التمارين دون الشعور بالتعب سريعًا، ففكر �غ
إن لم يكن �غ

ي تناسب شخصًا آخر مصابًا بمرض RYR-1-RD قد لا تكون مفيدة لك أو 	  ه، والتمارين ال�ت  يختلف كل شخص عن غ�ي
ي العثور على وسائل لممارسة التمارين 

ر تمارين بعينها أك�ث من نفعها. قد يدعمك المعالج الطبي�ي �غ لطفلك. وقد تجد �غ
بالمستو ى الملائم. وكالعادة، ستحتاج إلى استشارة الطبيب قبل بدء أي نظام تمارين.

ي حالات الاعتلال العضلىي الشديد. وهناك عدة طرق لتداوم على النشاط:
ي مهم، ح�ت �غ

 النشاط البد�غ

إطارات الوقوف	 
ي	 

المساعدة فيما يتعلق بالم�ش
الكراسي المتحركة 	 
سنادات الذراع	 
الأدوات المساعدة للاستحمام	 
ي متناولك كلاب الخدمة	 

 أدوات الوصول إلى ما ليس �غ

از مفيدة  غ ي السرير، فقد تكون تمارين المقاومة مع الاه�ت
ي حاجة إلى الراحة �غ

ات طويلة. وإن كنت �غ ي السرير لف�ت
تجنب الراحة �غ

للحفاظ على العضلات.  تسبب تمارين المقاومة انقباض العضلات ضد مقاومة خارجية. وإليك بعض الأمثلة على المقاومة 
 الخارجية:

الأربطة المطاطة	 
الأوزان	 
وزن جسمك نفسه	 
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)PT( ي والعلاج الطبي�ي
الفصل 9 النشاط البد�غ

: ل أو المدرسة أو العمل للوقاية من السقوط. تتضمن التعديلات ما يلىي غ ي الم�غ
 قد تحتاج إلى إجراء تعديلات �غ

المنحدرات	 

الدرابزين	 

كراسي الاستحمام	 

لقات الدرَج	  غ م�غ

الرافعات أو المصاعد	 

ي الدش/حوض الاستحمام	 
ا للاستناد إليها على مقربة من المرحاض و�غ

ً
قضبان

مداخل وأروقة ومقابض ومفاتيح إضاءة ملائمة للكرسي المتحرك	 

قد يكون التعامل مع التقفعات وخلع الورك معقدًا. تتوقف قرارات معالجتها على ما تعانيه من محدوديات، وعلى أهدافك، وما 
تعانيه من مشكلات طبية أخرى.

ه من تشوهات العمود الفقري على عوامل واسعة النطاق   يتوقف التعامل مع الجنف وغ�ي
)يُر�ج مراجعة الفصل 6، بعنوان "العظام والمفاصل/طب العظام"(.

ي أن يكونوا على وعي كب�ي بمخاطر التع�ث )مثل 
غ بمرض من أمراض RYR-1-RD ينب�غ وبالإضافة إلى تلك التعديلات، فإن المصاب�ي

ي التخلص من مخاطر 
السجاجيد الملقاة وعتبة الباب والأثاث والحيوانات الأليفة، وما إلى ذلك(. للحد من مخاطر السقوط، ينب�غ

التع�ث و/أو تجنبها. 

ي حالات السقوط، من المهم أن تكون عظامك قوية وسليمة. إن ظننت أنك قد تكون معرضًا 
للحد من مخاطر الإصابة بكسور �غ

ي حالة نقص العظم/هشاشة العظام(، فيمكنك مناقشة خيارات العلاج المحتملة مع الطبيب.
لخطر العظام الهشة )مثلًا �غ

 

 يمثل العلاج الطبي�ي جزءًا هامًا من التعامل مع RYR-1-RD. فهو يمكن أن:

يساعد على الوقاية من التقفعات	 

يتعامل مع الألم والإرهاق ومشكلات التحمل	 

ن الحركة الوظيفية )مثل التنقل والس�ي والتعامل مع الدرَج(	  يحسِّ

يزيد تحمل القلب والأوعية الدموية والعضلات	 

يبطىئ تقدم المرض	 

ي العظام 	 
يساعدك على الحركة بعد عملية جراحية �غ

يساعدك على استخدام الأدوات المساعدة على الحركة بطريقة صحيحة	 

الأمان والسقوط

)PT( العلاج الطبيعي
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ض على الطبيب  ي حالة أمراض RYR-1-RD. سيتع�ي
 لا توجد إرشادات توجيهية قياسية بشأن العلاج الطبيعي �ض

والمعالج الطبيعي وضع الخطة الأنسب لك.

 للموارد الإضافية، يُر�ج النقر على الصورة أعلاه، أو التفضّل بزيارة: 
www.ryr1.org/ccg-pt

)PT( ي والعلاج الطبي�ي
الفصل 9 النشاط البد�غ
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الفصل 10
هل يوجد علاج لأمراض RYR-1-RD؟  

. وهي  ي أو جرا�ي أو سلوكي التجربة السريرية: التجارب السريرية هي دراسات بحثية يخضع لها الناس بهدف تقييم تدخل ط�ب
ي جديد )كمنظم  ي أو جهاز ط�ب

ي يحدد بها الباحثون إن كان علاج جديد، مثل دواء أو نظام غذا�ئ بمثابة الطريقة الأساسية ال�ت
  . نبض القلب( يتمتع بالأمان والفاعلية عندما يستخدمه المر�غ

، وما إلى ذلك( على أن يؤدي الغرض المقصود. ي الفاعلية: أي قدرة التدخل )كالدواء أو الجهاز الط�ب

. ي المخت�ب باستخدام خلايا أو مواد أخرى لم تخضع لتعديل كب�ي
جرى التجربة �غ خارج الكائن ال�ي )Ex vivo(: تُ

ي المستقبل، قد تتيح تلك التقنية 
: تقنية تجريبية تستخدم الجينات لمعالجة مرض ما أو الوقاية منه. و�غ ي

العلاج الجي�ض
ي خلايا المريض بدلًا من استخدام الأدوية أو الجراحة.

غ �غ للأطباء معالجة اضطراب ما عن طريق زرع ج�ي

ي المخت�ب باستخدام خلايا أو مواد أخرى جرى تعديلها.
جرى التجربة �غ

ُ
ي المخت�ج )In vitro(: ت

�ض

.) جرى التجربة داخل الكائن ال�ي )مثل حيوانات التجارب أو البسرش
ُ
داخل الكائن ال�ي )In vivo(: ت

.)T( غ غ )G( والثايم�ي غ )A( والسيتوزين )C( والجوان�ي النيوكليوتيدات: وحدات بناء الـ DNA، وتشمل: الأدين�ي

ر المحتمل. ، وما إلى ذلك( الآثار الجانبية والصرغ ي ي )مثل الدواء أو الجهاز الط�ب  الأمان: تتضمن المخاطر المرتبطة بالتدخل التجري�ب

ي قد يتقبل بها المر�غ الآثار الجانبية جراء تدخل ما )مثل الدوخة الناجمة عن دواء ما(.    القابلية للتحمل: الدرجة ال�ت
وسًا مثلًا(.  ي )قد يكون ف�ي غ بغرض العلاج الجي�غ الناقل: هو جزيء ناقل يستخدم لتوصيل ج�ي

كلمات قد يستخدمها الطبيب
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لا توجد حاليًا علاجات معتمَدة من إدارة الغذاء والدواء الأمريكية )FDA( خصيصًا لعلاج أمراض RYR-1-RD. ولكن العلماء 
ي ذلك أمراض 

ي دراسة العديد من الأساليب المحتملة لمعالجة أمراض RYR-1-RD. إن تطوير علاجات لأي مرض، بما �غ
يكدّون �غ

غ الدولارات. يصف الجدول أدناه العملية القياسية  RYR-1-RD، عملية معقدة تستغرق عادةً سنوات وسنوات، وتتكلف ملاي�ي
 . لتطوير العقاق�ي

تطوير عقار سريري

 فور اكتشاف عقاق�ي محتملة، فإنها تمر بعدة خطوات قبل إمكانية اعتمادها من طرف 
 . ي لدى البسرش FDA للاستخدام الروتي�غ

ي نماذج 
ي طبق اختبار( وداخل الكائن ال�ي )�غ

ي المخت�ج )�غ
ي مرحلة ما قبل الاستخدام السريري، يخت�ب الباحثون العقاق�ي �ض

�غ
ي الخلايا العضلية 

غ اختبار ما إذا كان العقار له تأث�ي �غ ي حالة الدراسات في المختبر، يمكن للباحث�ي
. و�غ حيوانية( بدلًا من البسرش

ي 
ي تم تعديلها باستخدام طفرات مرض RYR1. و�غ لمر�غ RYR-1-RD. يمكنهم كذلك اختبار العقاق�ي على الخلايا ال�ت

حالة الدراسات داخل الكائن الحي، يخت�ب الباحثون ما إذا كان الدواء فعالًا لدى الحيوانات المصابة بأمراض RYR-1-RD أو 
 .RYR1 غ ي الج�ي

ي أغلب الحالات، تم تعديل تلك النماذج لتحمل طفرات منتقاة/محددة �غ
بحالات مشابهة لهذه الأمراض. و�غ

ان لأمراض RYR-1-RD، والعديد منها يحتوي على طفرات لوحظت لدى البسرش  ي الف�ئ
 يوجد أك�ث من 15 نموذجًا �غ

ي نسبيًا".
)راجع www.ryr1.org/mice(. يوجد كذلك نموذج بسمك الدانيو المخطط، يسم النموذج "المرت�غ

 
غ على مزيد من الأدلة بشأن الفاعلية والأمان من دراسات ما قبل الاستخدام السريري، يُمكن أن يحصلوا  فور حصول الباحث�ي

. توجد ثلاث مراحل من التجارب السريرية: على موافقة FDA على إجراء التجارب السريرية على البسرش
 

المرحلة الأولى تخت�ب ما إذا كان العقار آمنًا	 

المرحلة الثانية تخت�ب ما إذا كان الدواء فعالًا )الفاعلية(	 

غ مئات وآلاف البسرش	  اوح ما ب�ي المرحلة الثالثة تخت�ب فاعلية الدواء وأمانه لدى عدد ي�ت

 
ة فقط من العقاق�ي المكتَشَفة إلى نهاية  غ الدولارات. ولا تصل إلا نسبة صغ�ي ف ملاي�ي

ّ
تستغرق تلك العملية عدة سنوات وتكل

تلك العملية.

الدراسات ع� الب�

اكتشاف العقارFDA معتمد من
قبل ا�ستخدام ال�يري

(خ�يا الحيوان)
1 ةلحرملا
(نامألا)

2 ةلحرملا
(ةيلعافلا)

3 ةلحرملا
(ةريبك ةسارد)

�RYR-1-RD( RYR-1(؟ غ الفصل �10-�هل يوجد علاج للأمراض المرتبطة بالج�ي
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يجري تطوير عدة عقاق�ي كعلاجات محتملة لأمراض RYR-1-RD. وبعض هذه العقاق�ي تم اعتمادها بالفعل لحالات أخرى. 
ي إمكانهم استخدام هذه الأدوية لغرض آخر وهو RYR-1-RD. يستهدف بعض هذه الأدوية مستقبِل 

يخت�ب الباحثون إن كان �غ
RyR1 نفسه. أما البعض الآخر، فيستخدم خصائصَ وأعراضًا معيّنة لأمراض RYR-1-RD. وقبل استخدام أي أدوية، يجب أن 

تستش�ي الطبيب.

العقاق�ي المحتملة

)N-ACETYLCYSTEINE, NAC( إنْ-أسيتيل سيستاين 

غ الجذور الحرة ومضادات التأكسد، ويحدث ذلك لنا  تتضمن خصائص RYR-1-RD الإجهاد التأكسدي، وهو عدم التوازن ب�ي
غ RYR1 المسّربة. يؤدي تسرب كمية مفرطة من الكالسيوم إلى الإجهاد  ي حالة طفرات الج�ي

جميعًا، لكنه قد يمثل حلقة مفرغة �غ
التأكسدي، ويؤدي ذلك بدوره إلى زيادة تسريب المستقبِل. أظهرت دراسات خضع لها سمك الدانيو المخطط أن NAC يقلل 
Na-( ي المعاهد الوطنية للصحة

ن وظيفة العضلات. تمت المرحلة الأولى/الثانية من تجربة سريرية �غ دالإجها التأكسدي ويحسِّ
ت نتائج  سرش

ُ
ي يناير 2020، ن

غ بأمراض RYR-1-RD. و�غ tional Institutes of Health, NIH( لدراسة NAC لدى المصاب�ي
التجربة المكتملة وأشارت التقارير إلى أن NAC لم يقلل للأسف من الإجهاد التأكسدي المرتفع. أشارت تقارير التجربة كذلك إلى 
ي يستطيع المشاركون مشيها خلال 6 دقائق )التحمل/القابلية للتعب(. يمكن الوصول إلى  ن طول المسافة ال�ت أن NAC لم يحسِّ

هذه المقالة أدناه:

)RYCALS(أدوية الريكال� 

ي أمراض RYR-1-RD" فإن وظيفة العضلة 
ي الفصل 3، بعنوان "دور الكالسيوم ومستقبِل الريانودين �ض

كما ناقشنا �غ
ي مثال حوض المرحاض، نعت�ب الكالسيوم بمثابة "الماء"، 

معتمدة على التدفق الطبي�ي للكالسيوم ع�ب مستقبِل RyR1. و�غ
ونعت�ب الشبكة الهيولية العضلية )SR( بمثابة "الخزان"، ونعت�ب السيتوبلازم بمثابة "حوض المرحاض"، ونعت�ب مستقبِل 

ر، مستقبِلRyR1 لا يفتح ولا يسمح للكالسيوم بالمرور إلا بعد أن تقوم إشارة بتفعيل 
َّ
RYR1 بمثابة "الصمام العائم". تذك

، الذي  غ غ يسم كالستاب�ي ي الأحوال العادية، يتفاعل RyR1 كذلك مع بروت�ي
DHPR، الذي يلعب دور "مقبض" المرحاض. و�غ

�RYR-1-RD( RYR-1(؟ غ الفصل �10-�هل يوجد علاج للأمراض المرتبطة بالج�ي
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 RyR1 غ غ الارتباط ب�ي أدوية الريكال )Rycals( هي فئة جديدة من الأدوية تعمل على استقرار مستقبِل RyR1 عن طريق تحس�ي
. يستعيد ذلك السد لمنع تسرب الكالسيوم. أظهر الباحثون أن العلاج باستخدام أدوية الريكال )Rycals( يستعيد  غ وكالستاب�ي

. وتحديدًا، فقد أظهرت دراسة  ية خارج الكائن ال�ي ي الأنسجة العضلية البسرش
ان داخل الكائن ال�ي و�غ وظيفة العضلات لدى الف�ئ

ي تم الحصول عليها من  ي الخلايا العضلية ال�ت
غ بمستقبِل RyR1 �غ حديثة أن أدوية الريكال )Rycals( حسنت ارتباط كالستاب�ي
خزعات مر�غ RYR-1-RD )يمكن الوصول إلى مقالة بخصوص ذلك أدناه(. 

الدفق

ي أمراض RYR-1-RD، يُر�ج 
لمزيد من التفاصيل بشأن دور الكالسيوم �ض

ي 
مراجعة الفصل 3، بعنوان "دور الكالسيوم ومستقبِل الريانودين �ض

."RYR-1-RD أمراض

RyR1

ي حالته المغلقة. بعبارة أخرى، 
يعمل على استقرار RyR1 �غ

غ يساعد "الصمام العائم" على الحفاظ على سد  فإن كالستاب�ي
 RYR1 غ يمنع تسرب الكالسيوم. وتمنع بعض طفرات الج�ي

. ونتيجة لذلك،  غ مستقبِل RyR1 من الارتباط بكالستاب�ي
يصبح مستقبِل RyR1 مسّربًا. ومثل أي صمام عائم مسّرب 
يسمح بهروب الماء، فإن RyR1 المسّرب يسمح للكالسيوم 

ي وظيفة العضلة.
بمغادرة SR. ويسبب ذلك خللًا �غ
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ان  ن القوة العضلية والقدرة على الجري لدى الف�ئ توصل الباحثون كذلك إلى أن العلاجات باستخدام أدوية الريكال )Rycals( تحسِّ
 )Rycals( ي أواسط عام 2020، تجرى تجربة سريرية لأدوية الريكال

ي وقت كتابة هذا الفصل �غ
. و�غ المصابة بحالات الحثل العضلىي

 على البسرش لتقييم فاعليتها والقابلية لتحملها. وكذلك، فإن هذه التجربة السريرية ستقيّم آثار أدوية الريكال )Rycals( على 
 الوظيفة العضلية/الحركية والإرهاق. ولمزيد من المعلومات بخصوص هذه التجربة، يُر�ب الانتقال إلى: 

.www.clinicaltrials.gov/ct2/show/NCT04141670

)DANTROLENE(� ض ول�ي  دان�ق

ي شكله الذي يُعطى في الوريد، فهو العلاج الوحيد المعتمد للنوبات الحادة من فرط 
غ )Dantrolene( هو مُرخٍ للعضلات. و�غ ول�ي دان�ت

ي أشارت إلى أن الشكل الفموي )أي الذي يتم تناوله   الحرارة الخبيث )MH( الناجمة عن التخدير العام. وقد وردت بعض التقارير ال�ت
غ بأنواع بعينها من  غ )Dantrolene( يقلل ألم العضلات والتقلصات لدى المصاب�ي ول�ي ي شكل حبوب عن طريق الفم( من دان�ت

 �غ
غ  ول�ي RYR-1-RD. ولكن هذا العقار لم يخضع لدراسة رسمية فيما يتعلق بأمراض RYR-1-RD. لمزيد من المعلومات بخصوص دان�ت

)Dantrolene(، يُر�ج مراجعة الفصل 4 - بعنوان "فرط الحرارة الخبيث )Malignant Hyperthermia, MH(". ومرة 
 .)Dantrolene( ض ول�ي ي ذلك دان�ق

أخرى، يُر�ج استشارة الطبيب قبل استخدام أي أدوية، بما �ض

)ALBUTEROL(ول�  سالبوتامول�)SALBUTAMOL(/ألبوت�ي

ي تستخدم  ول )albuterol( إلى فئة الأدوية المسماة "ناهضات البيتا" وال�ت ينتمي كل من سالبوتامول )Salbutamol( وألبوت�ي
 )SR( الذي يعيد ضخ الكالسيوم إلى الشبكة الهيولية العضلية )SERCA( غ عادةً للسيطرة على الربو. وهما يزيدان تعب�ي بروت�ي
ي الخلايا العضلية. 

ي السيتوبلازم، فقد يقلل ذلك الإجهاد التأكسدي �غ
من السيتوبلازم، وعن طريق تقليل مستويات الكالسيوم �غ

RYR-1- غ بأمراض ي المملكة المتحدة تضمنت أشخاصًا مصاب�ي
ي دراسة أوّلية �غ

ي حجم العضلات وقوتها. �غ ويبدو أنها كذلك تب�غ
RD، حسّن العلاج باستخدام سالبوتامول )Salbutamol( التتفس والانقباضات العضلية.1 وقد وردت تقارير لإحدى دراسات 

ول )albuterol( حسن الوظيفة الحركية والتنفس لدى طفل عمره 9 سنوات.2 الحالة أشارت إلى أن ألبوت�ي

1 Messina S, Hartley L, Main M, Kinali M, Jungbluth H, Muntoni F, Mercuri E. Pilot trial of salbutamol in 
central core and multi-minicore diseases. Neuropediatrics. 2004;35:262-266.

2 Schreuder LTW, Nijhuis-van der Sanden MWG, de Hair A, Peters G, Wortmann S, Bok LA, Morava 
E. Successful use of albuterol in a patient with central core disease and mitochondrial dysfunction. J 
Inherit Metab Dis. 2010;33 Suppl 3:S205-S209.
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Nolan قصة

لاحظ أطباء Nolan أن هناك خطأ ما منذ لحظة ميلاده. كان ضعفه عند الميلاد جسيمًا إلى درجة أنه استغرق عدة أسابيع قبل 
 ،Mandy تذكرت . ي المستش�غ

أن يستطيع ح�ت فتح عينيه أو تحريك أحد أصابعه. أمصىغ Nolan أول شهرين من حياته �غ
ل لمجرد "أن  غ ي تجمع الأم برضيعها، حيث لم تتمكن من اصطحاب Nolan إلى الم�غ والدته، حزنها لافتقادها الرابطة التقليدية ال�ت

 تحتضنه على الأريكة".

غ RYR-1. ورغم أن قوته تحسنت إلى حد ما منذ ميلاده، فهو لا  Nolan طفل صغ�ي أصيب بأحد الأمراض المرتبطة بالج�ي
يستطيع حاليًا أن يقوم بالجلوس أو رفع رأسه أو تناول الطعام أو تصفية إفرازات فمه دون مساعدة. ويُعرضه ذلك للمخاطرة 

ي ذلك العدوى المهددة للحياة.
 بإصابته بالعديد من المضاعفات الطبية، بما �غ

عندما تعرف والدا Nolan على مؤسسة RYR-1 Foundation، صُدما لمجرد درايتهما بوجود مثل هذه المنظمة خصيصًا 
ي 

غ بنفس مرض Nolan النادر. وعندما سألا عن رسالة مؤسسة RYR-1 Foundation لدعم الأبحاث �غ لمساعدة المصاب�ي
ي إمكاننا إلا أن 

ء. إن لم يكن �غ ي
غ RYR-1، قالت Mandy "هذا هو جوهر الأمور، وهو أهم سش مجال الأمراض المرتبطة بالج�ي
."Nolan ء هو وجود علاج أو شفاء لابننا ي

ي حياتنا، فهذا ال�ش
ء واحد فقط �غ ي

 نحصل على سش

عات  وبدافع من حماسها للتعجيل بمعدل إجراء الأبحاث العلمية، نظمت Lindsey، خالة/عمة Nolan، احتفالية لجمع الت�ب
ي جمعت فيها أك�ث من 11,000$ لمؤسسة RYR-1 Foundation. وفيما  تحت عنوان "Hike for Team Nolan"، وال�ت
يتعلق بمؤسسة RYR-1 Foundation وكذلك احتفالية "Hike for Team Nolan"، تقول Mandy "عندما تعرفنا على 

ي إلى الاعتقاد أن  ي مجال العلاج الجي�غ
تشخيص Nolan، لم نكن نحلم ح�ت بمجرد إمكانية الشفاء. تدفعنا التطورات المستجدة �غ

هذا أك�ث من مجرد إمكانية، ونأمل أنه بفضل ما تقوم به مؤسسة RYR-1 Foundation من عمل، فإن Nolan سيتمكن يومًا 
."Lindsey ما من استكمال جولة تمشية إلى جوار خالته/عمته 

www.ryr1.org/nolan :قصة نولان("، يُر�ب الانتقال إلى( Nolan’s Story" لمشاهدة مقطع فيديو عن
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ي أن يقدم جينًا للمساعدة  غ نفسه. ويمكن للعلاج الجي�غ ي المرض عن طريق استهداف الج�ي : يعالج العلاج الجي�غ ي
العلاج الجي�ض

غ طافر. ونظريًا، فإن العلاجات الجينية تتيح  غ طافر، أو لمسح ج�ي غ طافر، أو لتحرير ج�ي على مكافحة المرض، أو ليحل محل ج�ي
إمكانية الشفاء، لا مجرد العلاج.

اتيجيات ممكنة أخرى لمعالجة الحالات الجينية الموروثة إس�ق

�تحرير�الجينات

. وتحرير الجينات هو أسلوب مختلف  غ نا أدناه، فإن "علاج استبدال الجينات" يقدم نسخة جديدة وفعالة من الج�ي كما أسرش
ات الدقيقة والمستديمة. وعن طريق "تحرير الجينات"، فالهدف هو تصحيح أو "تحرير"  يهدف إلى القيام بمزيد من التغي�ي

. غ مجرد جزء صغ�ي من الج�ي

 علاج استبدال الجينات

. تكون النواقل عادةً من  غ ي حالة علاج استبدال الجينات، يقدم الطبيب جزيئًا، يسم ناقلًا، يحمل نسخة طبيعية من الج�ي
�غ

ي مرض الناس. ومن ضمن النواقل 
وسات بحيث لا تتسبب �غ ي إمكانها دخول الخلية. ومع ذلك، فقد تم تعديل الف�ي

وسات؛ لأن �غ الف�ي
غ الطبي�ي  وسات الغُديّة )Adeno-Associated Viruses, AAV(، وهي تأخذ الج�ي وسات المرتبطة بالف�ي شائعة الاستخدام الف�ي
، تنتج الخلية حينذاك بروتينًا طبيعيًا  غ غ المعاب/الطافر بنسخة جديدة وطبيعية من الج�ي إلى نواة الخلية. وعن طريق استبدال الج�ي

وتينات، يُر�ج مراجعة الفصل 1  غ غ�ي الطبي�ي المسبب للمرض )لمزيد من المعلومات بخصوص الجينات وال�ب وت�ي بدلًا من ال�ب
ي منظور علم الوراثة"(.

ض RYR-1-RD(  RYR-1( �ض بعنوان "المرض المرتبط بالج�ي

مصاب بطفرة DNAطبيعي DNADNA إنزيم قطع

الخلية  DNA إنزيم يقطع الـ
الطافر من الج�

 بعد تحرير الجينات، أزيل القسم
 الطافر من الج�، والج� يحتوي حاليًا
طبيعي DNA ع�

الج� الطبيعي الج� ا�صاب بطفرة الكروموسوم

النواة

الج� الج�

تحرير الجينات

�RYR-1-RD( RYR-1(؟ غ الفصل �10-�هل يوجد علاج للأمراض المرتبطة بالج�ي



الإرشادات التوجيهية للرعاية السريرية 97

غ  ي حالة الإصابة بأمراض RYR-1-RD؛ لأن الج�ي
وسي قياسي ليس مجديًا �غ وحاليًا، فإن علاج استبدال الجينات باستخدام ناقل ف�ي

ي المستقبل 
وسية شائعة الاستخدام. يمكن أن يص�ي علاج استبدال الجينات خيارًا علاجيًا �غ ي النواقل الف�ي

RYR1 أك�ب من أن يُعبأ �غ
اع تقنيات جديدة تمامًا. عندما تُكتشف نواقل أخرى لتوصيل الجينات، أو عند اخ�ت

الخلية

 تحوز الخلية الج� الطبيعي والج� ا�صاب
بالطفرة

 يصيب الف�وس الخلية "بالعدوى" ويستبدل
 الج� الطافر بالج� الطبيعي

 بالع�ج الجيني، يحتوي الكروموسوم ان ع�
نسخت� طبيعيت� للج�

النواة
الج� الطبيعي

الج� ا�صاب بطفرة

الكروموسوم

 الف�وس ا�ستخدم للع�ج
الجيني

علاج استبدال الجينات
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وتينات المهمة. الـ DNA هو جزيء طويل  غ هو قسم من الـ DNA، وأنه شفرة بالتعليمات الخاصة بكيفية صنع ال�ب تذكر أن الج�ي
. وتسم وحدات بناء الـ DNA بالنيوكليوتيدات. توجد أربعة  ي ي الخيط، يتخذ شكلًا ملتويًا لولبيًا، يشبه درَج سلم لول�ب

جدًا وثنا�ئ
ي تذكره هو أن تسلسل 

ء الذي ينب�غ ي
غ )T(. وال�ش غ )G( والثايم�ي غ )A( والسيتوزين )C( والجوان�ي : الأدين�ي أنواع من النيوكليوتيدات هي

ي أغلب الحالات، تنجم أمراض وراثية 
وتينات. و�غ ي تستخدمها الخلية لصنع ال�ب النكليوتيدات )A وC وT وG( هو التعليمات ال�ت

ي أن يكون فيه "G". قد تمنع تلك العيوب 
ي المكان الذي ينب�غ

ي هجاء تلك الشفرة، مثلًا إن وقع "A" �غ
شديدة بسبب خلل واحد �غ

غ مهم، أو قد تؤدي إلى صنع نسخة معيبة بدلًا من ذلك. والهدف من تحرير الجينات  ي شفرة الـ DNA خلاياك من صنع بروت�ي
�غ

ي حوزتك ممحاة وقلم رصاص 
ات، عن طريق تغي�ي تسلسل الـ DNA الخاص بك. فكر لو أن �غ هو التصحيح المستديم لتلك التغ�ي

ي خطاب مكتوب باليد. يبدو ذلك سهلًا من حيث المبدأ، لكن يظل التحدي الأك�ب هو القيام بذلك بشكل 
لتصحيح أخطاء الهجاء �غ

ي كل خلية.
صحيح وفعال وآمن �غ

ي مواقع معينة. وبصفة 
أغلب أساليب تحرير الجينات الحالية تتضمن استخدام بروتينات تسم نيوكليازات وهي تقطع DNA �غ

ي وضع الممحاة بالضبط على الكلمة 
ي موقع النيوكليوتيدة المعيبة أو على مقربة منها. فكر �غ

عامة، نود أن نقطع DNA فقط �غ
ة قد تغ�ي مع�غ الشفرة،  ي أماكن أخرى،؛ لأن ذلك بدوره قد يسبب عيوبًا خط�ي

ي أن نقطع DNA �غ
ي تود إعادة كتابتها. لا ينب�غ ال�ت

ي أن تؤدي الخلايا وظيفتها بطريقة خاطئة. 
فتتسبب �غ

ين: Cas9 وهو 
َ
ه لتحرير الجينات هو نظام CRISPR/Cas9. وهو يتألف من جزأ والنيوكلياز الذي يشيع استخدامه أك�ث من غ�ي

يا، وRNA الموجّه. يعمل كل من Cas9 وRNA الموجّه معًا على تشكيل النيوكلياز النشط، وهو ما  ي البكت�ي
غ اكتُشف �غ بروت�ي

تبط تلك المقصات بالـ DNA بناءً على تسلسل الـ RNA الموجّه.  يمكن أن تتخيله بمثابة ممحاة للخطاب المكتوب باليد. س�ت
يمكن للعلماء تغي�ي تسلسل الـ RNA الموجّه حسب الحاجة لقطع أي تسلسل DNA تقريبًا، مع بضعة عوائق. فور قطع 

 .DNA ي الـ
ي يمكن أن نجريــها �غ ات ال�ت ي عملية إصلاح الـ DNA ماهية أنواع التغي�ي

DNA، تقوم الخلية بإصلاحه. يحدد التحكم �غ
وعلى النقيض من الخطاب المكتوب باليد والمحرر بدقة، فنحن لا نستطيع التحكم الكامل ح�ت الآن فيما سيتغ�ي إليه التسلسل. 

ات، بينما يكون البعض الآخر أك�ث صعوبة وأقل قابلية للتنبؤ. يكون من السهل القيام ببعض أنواع التغي�ي

وبالإضافة إلى نظام CRISPR/Cas9 ونيوكليازات تحرير الجينات الأخرى )مثل أصابع الزنك(، فهناك كذلك أدوات جديدة واعدة 
ي 

قيد التطوير. "أدوات تحرير القواعد" هي نسخ معدلة من نظام CRISPR/Cas9 لا تقوم بالقطع التام لجزيء DNA ثنا�ئ
 . غ ، وتغ�ي كيميائيًا نيوكليوتيدة واحدة إلى أخرى ضمن إطار تحرير مع�يّ غ الخيط. وبدلًا من ذلك، فهي لا تقطع سوى أحد الخيط�ي
طة مستعرضة إلى وثيقة مكتوبة باليد. ولا داعي للممحاة، فهذه  ّ "l" إلى "t" عن طريق إضافة سرش غ�ي ي ذلك كما لو كنت تُ

فكر �غ
ي أقل مستوياته. لكن، لا يزال من الصعب 

النسخة من Cas9 لا تقطع الـ DNA بالكامل. لذلك، فخطر الكلمات المفقودة يكون �غ
ي وهي "buller" إلى "butler"، فقد 

ه، وإن أردت تغي�ي كلمة ذات خطأ هجا�ئ ي تغي�ي
الاستهداف الدقيق للحرف الذي ترغب �غ

ي تحسن، وهي تحوز مزايا لافتة فيما 
تجعل الكلمة "butter" بدلًا من ذلك، وهي خاطئة كذلك. فاعلية أدوات تحرير القواعد �غ

غ دقتها. ي النيوكليوتيدات. لكن ما زالت هناك حاجة إلى مزيد من العمل لتحس�ي
ات الأحادية �غ يتعلق بتصحيح التغي�ي
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ي لأي 
ا�غ ة المحررات الأولية هي أنها يمكن أن تتيح لنا الإصلاح الاف�ت غ . وم�ي وآخر إضافة إلى عُدة تحرير الجينات هي التحرير الأولىي

ي الـ DNA، وهو ما ليس ممكنًا حاليًا باستخدام أدوات تحرير القواعد. مثلًا، يمكنك تعديل أي حرف 
نوع من الخطأ الطفيف �غ

ي المثال السابق(. ولكن ما زالت هناك حاجة إلى مزيد من 
من الأبجدية إلى أي حرف آخر، وليس فقط تحويل "l" إلى "t" )كما �غ

العمل لإثبات أمانها وفاعليتها وموثوقيتها.

ات الأبحاث العلمية. وعلى  ي مخت�ب
ة جدًا لم تكن متاحة إلا مؤخرًا، وبشكل أساسي �غ وإجمالًا، فإن تحرير الجينات يُعد تقنية مث�ي

ي كل خلية من النسيج 
ي التقليدي، فإن الهدف هو التغي�ي الدقيق للـ DNA الخاص بالمريض نفسه �غ النقيض من العلاج الجي�غ

ي ستستمر مدى الحياة. وبينما  ات تقدم مجموعة دقيقة ومستديمة من تعليمات الـ DNA ال�ت المصاب. وسيضمن ذلك أن التغي�ي
ى. ومن أك�ب تلك العوائق توصيل آلية  ي من وجود عوائق ك�ب

لا يزال هذا المجال واعدًا جدًا، فإن الأدوات الحالية لا تزال تعا�غ
ي جسم المريض. وتتضمن الاعتبارات الأخرى التعامل مع أي استجابة مناعية لمنع جسم 

تحرير الجينوم إلى الخلايا المستهدفة �غ
ي تتم  ات ال�ت ي أنواع التغي�ي

ي التحكم �غ
ي حاجة إلى مزيد من الدقة �غ

المريض من مهاجمة أدوات تحرير الجينات. وكذلك، فنحن �غ
ي أماكن أخرى من الـ DNA الخاص بالمريض 

ي تجنب الأخطاء �غ
ي )تحرير الموقع المستهدف بالضبط(، وكذلك �غ ي الموقع المع�غ

�غ
)التحرير بعيدًا عن الموقع المستهدف(. ورغم تلك التحديات، إلا أن مستقبَل تحرير الجينات يعِدُ بالكث�ي جدًا، وهو ما نتطلع إليه 

على مدار السنوات المقبلة.

ي حالة الإصابة بأمراض 
ي المحتمل لتحرير الجينات �غ جرَ سوى قلة قليلة من الأبحاث المبدئية لاستكشاف الدور العلا�ب لم تُ

ي هذا المجال.
ويــــج للأبحاث �غ ي ال�ت

RYR-1-RD. هذا مجال سريــــع التطور، وستستمر مؤسسة RYR-1 Foundation �غ

RYR-1-RDتحرير الجينات و/ ي
العلاج الجي�ض

�RYR-1-RD( RYR-1(؟ غ الفصل �10-�هل يوجد علاج للأمراض المرتبطة بالج�ي



الإرشادات التوجيهية للرعاية السريرية 100

 للموارد الإضافية، يُر�ج النقر على الصورة أعلاه، أو التفضّل بزيارة: 
www.ryr1.org/ccg-treatments

�RYR-1-RD( RYR-1(؟ غ الفصل �10-�هل يوجد علاج للأمراض المرتبطة بالج�ي
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