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  :عنوان البحث

  
زیم في مرض جوشر باستخدام  والعظامعضلات لتقییم الاستجابة المبكرة ل  درجةبعد العلاج ببدائل الإن
  دة على التصویر بالرنین المغناطیسيعبء نخاع العظام المعتم

  
  
  

  : الملخص العربي
 

ى ) GD(مرض غوشر : مقدمة ؤدي إل ذي ی زیم اللیزوزومي ال ص إن ن نق اجم ع ادر ن ي ن ھو مرض وراث
ؤدي ) RES(تراكم الجلوكوسیربرویدس في خلایا النظام الشبكي البطاني  بما في ذلك نخاع العظام ، مما ی

ع متغیرة تختلف من وقت مبكر خلال مرحلة  اعراضإلى  وغ م ة البل الطفولة إلى وقت متأخر خلال مرحل
وع . مضاعفات سریریة خفیفة إلى شدیدة قد تنتھي بالموت وع  ١تورط العضلات والعظام شائع في الن والن

الجینمن   ٣ دة للعلاج . مرض غوشر وقد یسبب إعاقة ملحوظة للمرضى غیر المع ق الجدی دف الطرائ تھ
زیم  دیل للإن ى استبد) ERT(كعلاج ب ر إل ل تطور المرض وتحسین متوسط العم ب لتقلی زیم المعی ال الإن

من مرض غوشر ) إناث ٥ذكور و  ٥(حالات  ١٠أجریت الدراسة بین : طرق البحثو ىالمرض. المتوقع
زیم  دائل الإن ع الحالات ). ERT(لتقییم الاستجابة العضلیة الھیكلیة المبكرة بعد العلاج بب م تشخیص جمی ت

ات ال ة عن طریق التقنی دة المرض باستخدام نظام تسجیل عبء نخاع العظام ). DBS(جزیئی یم ش م تقی ت
)BMB (ائج. القائم على التصویر بالرنین المغناطیسي ر التشخیص  :النت ان متوسط عم ± سنوات  ٧٫٦ك

ر شیوعا . ٤٫٢٢ ة الأكث رة الجینی ي  homozgous D409Hكانت الطف ت موجودة ف ي كان . حالات ٥الت
ي ERTور قبل أظھرت حالتین كس ف الظھري القطب ع الجن دمت م دة ق ن . ، وحالة واح م یك ك ، ل ع ذل وم

ولم تظھر أي حالات كسور أو  ٢٠١٧منذ  ERTبدأت جمیع الحالات . GDكلاھما مرتبطا بشكل كبیر بـ 
ر بمرض غیر مرتبطة بشكل  دخفصل الفي مفأزمات في العظام ، اشتكت حالة واحدة فقط من مشكلة  كبی

كان . تم العثور على تسلل نخاع العظام في جمیع المرضى. التي تحسنت في غضون شھر واحدووشیر غال
اط  ي  BMB (femora)متوسط مجموع نق ري القطن ود الفق ن  ١١والعم راوح م ى  ٧، تت  . نقطة ١٣إل

ي المرضى  ERT: جالاستنتا اة ف ھو علاج فعال في منع المضاعفات الھیكلیة الشدیدة وتحسین نوعیة الحی
ذین یستخدمون نظام تسجیل . GDلذین یعانون من ا یم  BMBمتابعة المرضى ال ة مبسطة لتقی ھو طریق
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