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 ممخّص  

 
يتظاىر بتشوىات مميزة ىي : ثلامة ،اً قاىر  اً يمجس اوراثي اً مرض CHARGEتعتبر متلازمة 

و / أو  ذنيةالاضطرابات الأ ، تشوىات قمبية ، رتؽ المنعر ، اضطرابات النمو و التطور ، و (Coloboma)قزحية
مف الحالات فردية.  %90،و أكثر مف 8الموجود عمى الصبغي  CHD7 الجيف اتطفر لحالات  ال ثمثا  عود.  تـمالص

. يتضمف العلاج إصلاح التشوىات والتعامؿ مع الصعوبات أحياناً و التحميؿ المورثي  خاصة السريريالتشخيص   يعتمد
 .مريضالالتي تواجو 

رتؽ منعر الأنؼ، لسنوات ، لدييا سوابؽ عمؿ جراحي عمى تضيؽ برزخ أبير، و عمؿ جراحي  5طفمة بعمر
أجري لمطفمة: طبقي محوري لمدماغ ) طبيعي  ،ناسمي ،  لدييا  تأخر تطور روحي حركي إصلاح جراحي لتشوه بولي ت

( ، صيغة صبغية ) طبيعية ( ،صورة لمعمود طبيعي( ، طبقي محوري لمصدر والبطف) طبيعي(، إيكو لموركيف ) 
   .((تخطيط السمع ) نقص سمع )حسي عصبيالفقري ) عسر تصنع في الفقرة القطنية الرابعة( ،

( ،  وجود الثلامة القزحية يوجو أكثر wiliamsمتلازمة ويميامز ) وجو لت قدسحنة الطفمة مع تضيؽ برزخ الأبير 
 .تلاجوخاصة مع قصة الانتانات المتكررة وسوابؽ الاخ CHARGEأو   DIGEORGEالى 

.، و بالتالي التشخيص الباكر مرافقةتشوىات وجود لنفي ماـ أي تشوه لابد مف الاستقصاءاتأ  و العلاج اللازـ
، ثلامة  (Williams)، ويميامز digeorge))، دي جورج (charge)تشارج:  الكممات المفتاحية

 .(coloboma)القزحية
 
 
 
 
 
 

 ا.سوري_  اللاذقية_  جامعة تشريف_  لبشريكمية الطب ا_  *مدرسة،قسـ الأطفاؿ
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 □ABSTRACT □ 

 

 

CHARGE syndrome is an autosomal dominant disease with specific 

abnormalities: Coloboma, Heart defects, coanal atresia, Retarded development, 

Genital disorders , and Ear and hearing disorders. Two-thirds of cases are caused by 

mutations of CHD7 on chromosome 8, 90% of cases are individual. Diagnosis 

depends on clinical manifestations mainly and genetic analysis in some cases. 

Manegement includes surgery for the abnormalities and dealing with many 

difficulties . 

A 5-year-old girl, has a history of surgery on aortic isthmus stenosis, surgery 

on nasal atresia, surgery on urogenital deformity, delayed psychomotor development, 

C-T Scan of brain (normal), C-T Scan of chest and abdomen (normal), Echo of the 

hips (normal), karyotype (normal), x-ray (dysplasia of the fourth lumbar vertebra), 

audiogram (neurosensory hearingloss). 

The facial features with aortic isthmic stenosis guide to wiliams syndrome, the 

presence of the coloboma associates more with DIGEORGE syndrome or CHARGE 

syndrom, especially with a history of recurrent infections and convulsions.  

In any deformity, it is necessary to investigate other abnormalities inorder to 

achieve the best management . 

Key words: Charge, digeorge, Williams, coloboma. 
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  :مقدمة
 

مرض وراثي يتظاىر بتشوىات محددة و مميزة وىي : ثلامة قزحية ، تشوىات قمبية  CHARGEتعتبر متلازمة 
 .[1]و / أو الصمـ  ذنية، رتؽ المنعر ، اضطرابات النمو و التطور ، و الاضطرابات الأ

يعتقد أف الشيوع الحقيقي أكثر مف ذلؾ لكف لندرة  ،آلاؼ طفؿ10لكؿ  1نسبة انتشار المتلازمة حوالي 
 CHARGEأوؿ ما وصفت التشوىات المرتبطة بمتلازمة ، [1] المتلازمة فمف الصعب إجراء إحصائيات واسعة حوليا

  chargeالاسـ الشائع ؿ Pagon et alطور   1981، في عاـ Hittner[2،3]و  Hallمف قبؿ العالميف  1979عاـ
، اضطرابات النمو و  heart malformations، التشوىات القمبية  coloboma) ثلامة القزحية/الشبكية

،رتؽ  ear abnormalities،التشوىات البولية التناسمية ، الصمـ و التشوىات الأذنية growth retardationالتطور
تتضمف التظاىرات الإضافية ليذه المتلازمة ) انشقاؽ شراع الحنؾ و الشفة ، .  atresia choanae )[4]المنعريف 

. تحدث  أكثر مف نصؼ [5 ]رتؽ مريئي رغامي ، اضطرابات وظائؼ الأعصاب القحفية كشمؿ العصب الوجيي (
الطفرة دوراً في إعادة نسخ تمعب حيث   8الموجودة عمى الصبغي  CHD7حالات المتلازمة بسبب الطفرة النقطية 

بقية الحالات بدوف قصة عائمية لأمراض وراثية،ت فرديةمف الحالا %90أكثر مف  ، في مرحمة التخمؽ الجنيني DNAالػ
 [7]عراؽ دوف شيوع مميز لعرؽ عمى آخرتصيب المتلازمة جميع الأ ، [ 6 ،  5 ] قاىرةعائمية ووراثتيا جسمية 

ناسور ،انشقاؽ الشفة أو شراع الحنؾ،والكموية،والتناسمية،التشوىات القمبية Charge.التظاىرات التي تشاىد عادة في 
لدييـ  CHARGEعدد قميؿ مف مرضى متلازمة [8]وصفيةchargeأذف   ،نقص مقوية،فشؿ نمو،مريئي رغامي أورتؽ

 [8]جميع أجزاء المتلازمة.
لذلؾ لابد مف ومعايير صغرى أقؿ نوعية،،كبرى أكثر نوعية لملازمة تشارجمعايير عمى  يوضع التشخيص بناء

فحص باقي الأجيزة التي مف المحتمؿ أف تكوف مشاركة في ىذه المتلازمة،كفحص العيف والسمع والقمب الجياز البولي 
يتضمف العلاج  [9بشكؿ اساسي(] Tوالتناسمي ،عند وجود نقص الكمس يجب تحري الحالة المناعية)نقص الممفاويات 
ويتـ ذلؾ بتعاوف عدة  CHARGEإصلاح التشوىات والتعامؿ مع الصعوبات التي تواجو مريض متلازمة  

ذلؾ الإصلاح الجراحي للآفات القمبية والبولية التناسمية ،ولاننسى دور المعالجة المفظية والسمعية  ويشمؿ إختصاصات،
 اً قادر  اً أف يصبح بالغCHARGEية. عند تحقيؽ ماسبؽ يمكف لمريض وميارات الاعتماد عمى النفس والمعالجة الفيزيائ

 [10] عمى الاعتماد عمى نفسو.
 

 :تقرير الحالة
سنوات مشفى تشريف الجامعي  بشكاية تأخر تطور روحي حركي مع تشوىات متعددة .  5راجعت طفمة بعمر 

سنوات ، و عمؿ جراحي عمى انسداد مجرى الدمع  3أبير بعمرفي سوابقيا المرضية عمؿ جراحي عمى تضيؽ برزخ 
، ت( آخرىا قبؿ القبوؿ بأربعة أشيرمرا3استشفاءات متكررة بقصة ذات رئة )ورتؽ منعر الأنؼ )سبر جراحي( ، 

استشفاء بقصة انتاف بولي بمشفى تشريف لمدة أسبوع حيث اف الطفمة كانت تعاني مف تشوه بولي تناسمي وتـ إجراء 
عمى منطقة العجاف( ، لا يوجد في السوابؽ  وميو )التشوه غير معروؼ بدقة لعدـ توفر تقرير طبي لكنإصلاح جراحي ع

كاف بالتمقيح  محمؿبالنسبةلو والتغذية منوعة وجيدة،العائمية ما يشير لمرض وراثي ، الطفمة تمقت لقاحاتيا كاممة .
سنوات ( ، تثبيت الرأس ) 3لمتطور الروحي الحركي : المشي ) بالنسبة  دة قيصرية،،والولاالصناعي )أي طفمة أنبوب( 
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 أغمبياكممات؟ حسب قوؿ الاىؿ ،  3سنوات(  حالياً كلاـ مكوف مف جمؿ  3ؽ كممات كاممة )أشير؟( ، نط 4
كي( ، ضبط .)تأخر تطور روحي حر ،ترسـ خطوط أودائرة دوف رسـ المثمث أو المربعغير مفيوـ لمغرباء
 سنة ( .                  3.5عمرالمصرات ) مكتمؿ ب

 -سـ بانحراؼ  ) 40( و محيط الرأس   2،5-سـ بانحراؼ )86بالفحص السريري ، طوؿ الطفمة  
 ، العلامات الحياتية ضمف الطبيعي ، بالتأمؿ تشوه جدارالصدر،(1،-47كغ بانحراؼ ) 15( و الوزف  6،6

العجانية المجرى عمييا عمؿ جراحي(، قدـ مسطحة ، ندبة تشوه بالمنطقة التناسمية الخارجية )نقص المسافة 
حوؿ ثنائي الجانب و عرض جذر الأنؼ،ف عمؿ جراحي عمى الظير، سحنة خاصة )تباعد بفرجتي العيني

جنؼ ، الفحص العصبي: ضعؼ المنعكسات ،(،رقبة مجنحة زيادة طوؿ النثرة ، انخفاض ارتكاز الأذنيف،
+ ثلامة قزحية ثنائية الجانب )حدقات ثنائي الجانب ، العيناف:حوؿقاعدة عريضةمع مشية مضطربةعمى ،الوترية

 باقي الفحص السريري ضمف الطبيعي .،كمثرية(

 
(:صورة لمطفمة تبدي الحول وعرض جذر الأنف وطول النثرة والرقبة المجنحة والارتكاز المنخفض للأذنين دون تشوهات في 1الشكل )

 الأذن يوانص
 

 13( ، الخضاب        )  %54) العدلات ³ألؼ /مـ 10لبيض المخبرية : تعداد الكريات االتحاليؿ 
( )  PTH (22.3طبيعي ،  C(CRP)( ، البروتيف الارتكاسي ³/ مـ 317000مغ / دؿ ( ، الصفيحات ) 

) طبيعي ( صورة الصدر :  TSH( ) طبيعي CA (9.8 ، )( ،  ( )طبيعي4.4) Pطبيعي ( ، 
 طبيعية عند القبوؿ .

أجري لمطفمة :  طبقي محوري لمدماغ ) طبيعي ( ، طبقي محوري لمصدر والبطف) طبيعي(، إيكو 
لموركيف ) لا يوجد ما يشير لعسر تصنع ورؾ( ، صيغة صبغية ) طبيعية ( ،صورة أمامية خمفية لمعمود الفقري 

 ((طيط السمع ) نقص سمع )حسي عصبيرابعة( ،تخ) عسر تصنع في الفقرة القطنية ال
 تـ إجراء استشارة عينية : قعر العيف ضمف الطبيعي وحدود حميمة العصب البصري واضحة.

تـ إجراء إيكو قمب:لايوجد عودة لتضيؽ برزخ الأبير،لايوجد قناة شريانية مفتوحة،الأبير ثنائي 
  شير .أ 6بإعادة الإيكو بعدوكانت التوصية  الوريقات،مع قصور تاجي درجة أولى،
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 ، عمى اليسار: عسر تصنع في الفقرة القطنية الرابعة.تظهر الجنف(:عمى اليمين:صورة أمامية خمفيةوجانبية لمعمود الفقري 2الشكل)
 

 مناقشة الحالة:
، لكف وجود الثلامة القزحية لا ( (wiliamsسحنة الطفمة مع تضيؽ برزخ الأبير تتماشى مع متلازمة ويميامز  

وخاصة مع قصة الانتانات المتكررة وسوابؽ  CHARGEأو   DIGEORGEيتماشى معيا بؿ يوجو أكثر الى 
 .لاجالاخت

 يتـ التفريؽ بيف المتلازمات الثلاثة آنفة الذكر كمايمي :
تضيؽ برزخ الأبير و   السحنة فيو تشبو سحنة الجني ، كما يمكف مشاىدة( : (wiliamsمتلازمة ويميامز  

قصور درؽ ،نقص سمعدة المنعكسات مع  اضطرابات سموكي،تأخر تطور روحي حركي و اضطرا ب مشية مع زيا
 stellate’ lace-like)‘مف الحالات ، الحدقة توصؼ بمظير  %70حوؿ في  ،،زيادة الكالسيوـ في الدـ في الطفولة

 (  الدانتيؿ   النجمية(.
 CATCH 22 syndrome(  :يشار إلييا بالمختصر بكممة  digeorgeفي متلازمة دي جورج )

، ورباعي فالوت (  بقاء الجذع الشرياني) أكثرىا شيوعا تقطع قوس الأبير ، Cardiac defectsتشوىات قمبية 
 Cleft، حنؾ مشقوؽ  Thymic hypoplasia، نقص تصنع التيموس   Abnormal facies، تشوىات وجيية 

palate مس ، نقص كHypocalcaemia .انتانات متكررة، 
اضطرابات ،صعوبات تعمـ،أو تشوىات ىضمية،قد تشاىد تشوىات كموية خاصة غياب كمية أو صغر كمية

نقص ىرموف النمو ، مشاكؿ عينية مثؿ ،تشوىات حنجرية قصبية،نقص سمع،تشوىات عظمية،نفسية
 ثلامة القزحية.د،و والسا،الحوؿ

،تشوىات الأذف  ثلامة القزحية،رتؽ المنعر،ىي  المعايير الكبرى النوعية( :  chargeفي متلازمة )  
الشفة انشقاؽ التشوىات القمبية،نقص التنسج القندي،إصابة الأعصاب القحفية ،الوصفية،أما المعايير الصغرى فيي: 

والتأخر ،النمو أخر ت ملامح وجو تشارج مثؿ تسطح الجبية أو تسطح جذر الأنؼ، ،رمريئي رغامي و ناس ،شراع الحنؾأو 
 ومف التظاىرات الأخرى أيضاً التشوىات الكموية والفقرية مثؿ الجنؼ ،وتشوىات اليد.الروحي الحركي .

معايير كبرى فقط أو وجود معياريف اثنيف مف الكبرى مع اثنيف مف المعايير الصغرى  لاعتماد  3ويكفي توفر 
 . مف المعايير الصغرى   6 مع الكبرىالمعايير مف  2وقد تحقؽ في حالتنا[،8]التشخيص 
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 دي جورج و تشارج :متلازمتي لنظر إلى المعطيات المتوافرة كاف لابد مف التفريؽ بيف با
:DIGEORGE   كما ، رتؽ المنعريف لا يشاىد  %1_0.5نادرة   زحية، ثلامة الق 2000/1نسبة ،

 تاخرمف الحالات و يعتبر  %40في حوالي فيو ، يشاىد نقص السمعأف إصابة الأعصاب القحفية غير مشاىدة 
مف الحالات ، تعتبر التشوىات العظمية  %90ىدة في حوالي الحالات كثيرة المشاالتطور الروحي الحركي مف 

مف الحالات  ويحدث نقص في  %26قميمة المشاىدة، تكوف الأصابع طويمة  ، يشاىد نقص الكمس في حوالي 
 .%2و نقص تنسج أقناد %30الممفاويات بنسبة 

:CHARGE  مف الحالات،و  رتؽ  %90-80في  ، تشاىد ثلامة القزحية    1/10000نسبة الشيوع
، يشاىد نقص السمع  %56مف الحالات  ، كما أف إصابة الأعصاب القحفية تشاىد في  %36المنعريف في 

 %50مف الحالات و يعتبرتأخر التطور الروحي الحركي مف الحالات المشاىدة في حوالي  %80في حوالي 
. السحنة عدـ تناظر الوجو+اصابع %85مف الحالات ، تعتبر التشوىات العظمية كثيرة المشاىدة في حوالي

ات مف الحالات  ويحدث نقص في الممفاوي %70جذر الأنؼ ، يشاىد نقص الكمس في حوالي  عرضقصيرة، 
 ، أغمب المرضى لدييـ اضطراب توازف بسبب اصابة الأذف الداخمية.  %78و نقص تنسج أقناد %60بنسبة

مف مرضى  %5في الحالات المتداخمة يصبح التشخيص الجيني ىو الفصؿ،حيث وجدأ ف نسبة 
 . chargeمشخصيف ؾ دي جورج   ىـ فعميا لدييـ الخمؿ الصبغي ؿ

 
 الاستنتاجات و التوصيات : 

،عمماًأف المرض أكثر شيوعاً مف متلؤازمة دي قدمنا حالة الطفمة لأنيا مف الحالات النادرة حوؿ العالـ
مى المعطيات السريرية و التي تتوافؽ بشكؿ كبير مع اعتمدنا عجينيةبسبب عدـ توافر التحاليؿ ال جورج،و
 تشارج . متلازمة

وتبقى  ،مة لإمكانية ترافقيا مع تشوىات أخرىأماـ أي تشوه لابد مف الاستقصاءات و الدراسات اللاز  
الصورة السريرية ىي أساس التوجو والتشخيص. واليدؼ دائماً تقديـ المشورة الوراثية الملائمة لكؿ حالة ومف ثـ 

 التدبير و العلاج اللازـ .
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