
  البحث الأول: 
  

نظام جوشر باستخدام  ىفي مرض الأستعواضي يالإنزیمالعلاج  الھیكلیة بعدالعضلیة وتقییم الاستجابة المبكرة 
  الرنین المغناطیسيتقییم درجة عبء نخاع العظام المعتمد على الفحص باستخدام 

 

 في زنقص الإنزیم اللیزوزومي الذي یؤدي إلى تراكم الجلوكو ) ھو مرض وراثي نادر یسببھGDمقدمة: مرض جوشر (ال
عروض تقدیمیة متغیرة للبدایات المتغیرة یؤدي إلى  ) بما في ذلك نخاع العظام ، والتيRESخلایا الجھاز البطاني الشبكي (

التي قد تنتھي  التي تختلف من وقت مبكر من الطفولة إلى أواخر مرحلة البلوغ مع مضاعفات سریریة خفیفة إلى شدیدة
وقد یتسبب في إعاقة ملحوظة  ٣ومرض جوشر من النوع  بالموت. إصابة الجھاز العضلي الھیكلي شائعة في النوع الأول

إلى استبدال الإنزیم الطرق الجدیدة للعلاج تھدف  )ERTالمرضى. طرق جدیدة للعلاج كعلاج بدیل للإنزیم ( دون علاج
  العمر المتوقع بنوعیة جیدة.المعیب لتقلیل تطور المرض وتحسین متوسط 

حركیة الإناث) من مرض جوشر لتقییم الاستجابة ال ٥ذكور و  ٥حالات ( ١٠والطرق: أجریت الدراسة على  ىالمرض
تقنیات  ). تم تشخیص جمیع الحالات عن طریق الجزیئاتERTالعلاج ببدائل الإنزیم ( للعضلات الھیكلیة المبكرة بعد ذلك

)DBSنظام تسجیل عبء نخاع العظم ( ). تم تقییم شدة المرض باستخدام التصویر بالرنین المغناطیسيBMB.(  
متماثلة اللواقح والتي  D409Hلطفرة الجینیة الشائعة كانت وكانت . ٤.٢٢± سنة  ٧.٦عمر التشخیص النتائج: كان متوسط 
ا قبل العلاج بالا ٥كانت موجودة في  نزیم البدیل (على الرغم من انھا كسور شائعة عند حالات. أظھرت حالتان كسورً

مرض جوشیر، یر بـالجنف الظھري القطني. ومع ذلك ، لم یكن كلاھما مرتبطین بشكل كب وتم عرض حالة واحدة الاطفال)
الأزمات ، اشتكت  ولم تظھر أي حالات كسور أو عظام ٢٠١٧بدأت جمیع الحالات في العلاج بالعلاج التعویضي منذ عام 

التي تحسنت في غضون شھر واحد (الورك العصبي). كان  حالة واحدة فقط من مشكلة الورك غیر المرتبطة بشكل كبیر
،  ١١كان  (عظم الفخذ والعمود الفقري القطني) BMBمجموع نقاط وجدت في جمیع المرضى. متوسط  تسلل نخاع العظام

  نقطة. ١٣إلى  ٧وتتراوح من 
المضاعفات وتحسین  الخلاصة: إن العلاج بالعلاج التعویضي ھو علاج فعال في الوقایة من حالات الھیكل العظمي الشدیدة

من  ھو طریقة مبسطة للتقییم BMBمن المرضى الذین یستخدمون نظام تسجیل  متابعة جوشیرنوعیة الحیاة لدى مرضى 
  .مرضى جوشیرتسلل نخاع العظم في 

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  


