
 مقدمة
العاملين  عائلاتهم و  وسيستينوسيسصѧُمِّمَتْ المعلومѧات في هذا الكتيّب لمساعدة مرضى          

 أن تقرأ في وقت فراغك      اًستكون قادر ه، و    و علاج  المرض اهذلأفضل  لفهم   الѧرّعاية الصѧّحّيّة      فѧى 
 . إخصائيّ أو عالم تغذية لطبيبثمّ تدوّن أيّ أسئلة مهمّة قد تريد أن تسألها 

 
 عن سيستينوسيسحقائق 

  سيستينوسيس ؟  هوما
 في "سيستين"لحامض الأمينيّ لمѧيّز بتجمѧيع شاذّ   يتسيستينوسѧيس مѧرض خѧاصّ بالتّمثѧيل الغذائѧيّ        

 الأعضاء تَتَأَثَّر و. مخّال البنكرياس و  ت و  العضلا  و  العين  و لجسم مثل الكلية  خѧتلفة مѧن ا    أعضѧاء م  
 . مختلفة أعمارفي  المختلفة

 
 ؟  "سيستين"هو ما 
المواد شكّل  تتّصل معًا   عندما ت  الأحمѧاض الأمينѧيّة هѧي موادّ عضويّة          وحѧامض أمينѧيّ     " سيسѧتين "

 خاصّة  أجزاء في   تكسيرَأيّض أو   عمليات   ات على البروتين  و تجرى .  للحياة   الضرورية يةالبروتين
تلفة التي تنشأ    يمكن أن تُسْتَخْدَم الأحماض الأمينيّة المخ       و  ."اتليسوسوم" تسمىخلايا الجسم   مѧن   

  .ات أن يُنْقَلُوا من الليسوسومبعدعن انهيار البروتين ثانيةً بالجسم 
 
  يسبّب سيستينوسيس ؟ ذاما

  و يѧѧأخذ.ات الليسوسѧѧومفѧѧى داخѧѧل يѧѧتراآم و بالѧѧتالىيحѧѧدث سيستينوسѧѧيس عѧѧندما يفشѧѧل نظѧѧام نقلѧѧه  
لخلايا امحتوًى  و يصل    . الطبيعية أداء وظائفها  بلѧّورات تمنع الخلايا من       المكѧدس شѧكل   السيسѧتين   
 .  أضعاف القيمة العاديّة 100-50 السيستين المصابة من

 
  ؟ مرضهذا الب طفلي أصيبآيف 

تسببه لا  وأثناء الحملما حدث يرجع إلى  يعني أنّه لا مما. سيستينوسѧيس اضѧطراب جينيّ وراثيّ    
 أحدثنّمط الذي ربّما  ال سوف نصف الآنوُرِثْ وتالاضطرابات الجينيّة عѧدوى أو مرض معدى ف   

 . هذا المرضطفلك ل
 يُورَث من   و هو النوع الذى يجب أن     " الجسѧمى المتنحى  "تورثѧه جيѧنات مѧن الѧنوع         سيستينوسѧيس   

 .و سوف يتضح المعنى من الرسم التوضيحى القادم، معاً حتى يسبب المرضالأمّ و الأبٍ 
  حدث إذاف. بو عѧي  بهѧا  تقريѧبًا    هامѧن سѧبعة    يقѧدر العلمѧاء أن        جيѧنًا  30000 أآѧثر مѧن      مѧنا يحمѧل آѧلّ     

فإنه , ) الحالة لسيستينوسيس    آما هى ( نفѧس العيѧب الوراثيّ      ن  حمѧلا أنѧك أنѧت و زوجѧك ت        مصѧادفة 
و لا يوثر فى ذلك  جنس       . بالمرضطفلك  ليصاب  أربعة  احتمال واحد من آل     هناك  , فѧى آѧل حمل    

 إلѧѧى 160000ل فѧѧى آѧѧ  1  يصѧѧل بيѧѧن  هѧѧذا المѧѧرض مѧѧنخفض جѧѧدًّا  إلا أن معѧѧدل حѧѧدوث  الجنيѧѧن،
 .مولود 200000
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 آيف يحدث المرض ؟

 
و من   الجنين   لتكوين واحد من الأبٍ     بحيوان منوى يضة واحدة من الأمّ     و ب عѧند حѧدوث الحمѧل تلقح      

 الوراثية المعلوماتو تسجل . الطّفѧل تكويѧن   سѧتتّحد ل أو حѧيوان مѧنوى  يضѧة  وبأى لتّنѧبّؤ  امسѧتحيل   ال
 الجدائل   على تلك  الحيوان المنوىّ يضѧة و    ولّ خلѧيّة للب    نѧواة آѧ    داخѧل  علѧى شѧريط الحѧامض الѧنووى       

و علѧѧيه يمكѧѧنها أن  (عѧѧن المسѧѧئولة هѧѧى  المعلومѧѧات و تلѧѧك. )الكروموسѧѧومات(سѧѧماه الأمشѧѧاج  الم
حمل العيب  التى ست أيضًا  من الصفات الوراثية و هى       إلخ   ..  و و  شّعر الطّفل و  لѧون عѧيون     ) تѧتوقع 

 .راثيّوالمرض بال المرتبط) معلومات الأيّ ( 
 

 الأعراض ؟ هى ما 
الحميد  و  ,  المتأخّر البدء   و )الكلائىأو  (طفوليّ   و هى ال   لسيستينوسيسلهناك ثلاثة أشكال إآلينيكيّة     

سيستينوسѧѧيس المѧѧتأخّر الѧѧبدء و الطّفولѧѧيّ فѧѧي زمѧѧن ظهѧѧور      اليخѧѧتلف . اً آلويѧѧاً  تلفѧѧسѧѧبب لا يالѧѧذى
 6ستينوسيس الطّفوليّ يُشَخَّص عادةً بين      السيف الإآلينيكى،الأعѧراض الأولѧى و فѧي سѧرعة المنهج           

 الكسѧѧاح و تѧѧباطؤ تطѧѧور الطفѧѧل و  التѧѧّبوّل الѧѧزّائد و  و العطѧѧشهأعراضѧѧو  أشѧѧهر مѧѧن العمѧѧر  18و 
 مѧѧتلازمة أو أنѧѧبوبىسѧѧمّى آلѧѧويّ ياضѧѧطراب الأعѧѧراض تحѧѧدث بسѧѧبب  هѧѧذه . مѧѧن الجفѧѧاف نوبѧѧات

 و تظهر بلورات فى عيون    . لبول ا  تذهب مع   و معادن  هامةية  ائ غذ مواد يѧؤدى إلѧى فقد     "فانكونѧي "
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 مستوى  آما أن مѧن العمѧر قѧد تѧؤدّي إلى الحساسية الضّوئيّة            الأولѧى   سѧنة   البعѧد    المصѧابين    الأطفѧال 
تّشخيص ال كنه يفيد فى التأآد من    تزايد دون تّأثير سّلبيّ ل    يبيضاء لديهم   الدم  ال فѧي آرات     "سيسѧتين "

فقد حيث ت , كلويّالفشل  ال  من يةئ مرحلة نّها  لىإ الأطفال   خاص يدخل  بدون العلاج ال   و فى النهاية و   
 . من العمر ة سن12 و 6عادةً بين , تهاوظيفالكلى 

 
إلا أنه .  الجديدة لن تَتَأَثَّر بالمرضةكليال  فإن ,زرع آلية و وصل إلى البلوغ     أجѧرى للمѧريض     إذا  و  

ى بسبب  فѧي أعضѧاء أخѧر   قѧد يصѧاب بمضѧاعفات    , ) قسѧم العѧلاج      أنظѧر ( ين  مبѧدون عѧلاج سيسѧتيا     
صّعوبة ت و   العضلاهدر   المضاعفاتيمكن أن تتضمّن هذه     .  الجسم فىالتّراآم المستمرّ للسيستين    

 .و لكن هذا لا يحدث فى آل المرضى الكبار سناً. ةالدّرقيالغدة  السّكّر و قصور  و مرضبلعال
 
 
 

 علاج سيستينوسيس ؟هو ما 
 بعد ذلكو . ة الأدوية المختلفة بطريقة سليمة   لموازن, العلاجفى بداية   المستشفى  فѧى   قامѧة   يفضѧل الإ  

شهر في البداية آلّ    , زيارات المريض و يѧتابع العѧلاج مѧن خلال         المستشѧفى   ة ب قامѧ تѧندر الحاجѧة للإ    
الدّواء  و يكفى عبء تلقى ينبغي أن يعيش الأطفال حياةً عاديّةً و . مѧرّات سنة 4 إلѧى   3ثѧمّ   اثنيѧن   أو  

 . في اليوممراتعدّة 
 

 :ضعلاج الأعرا
هامѧѧة مѧѧن آمѧѧّيّات بفقѧѧد سѧѧمح ت سيستينوسѧѧيس أن ترآѧѧّز الѧѧبول و مرضѧѧىآلѧѧى الأطفѧѧال لا تسѧѧتطيع 

 و يقوم  البيكربونات و موادّ مثل آارنيتاين ليُفْرَز في البول     و  الفوسѧفور   و  البوتاسѧيوم  ولصѧّوديوم   ا
خر و  و يلاحظ اختلاف الأعراض من طفل إلى آ        ، الخسائر البوليّة  بتعويض تلك الأعѧراض   عѧلاج   

 .سيقوم طبيبك بالتعامل مع الأعراض آما تظهر
 
 لتر من الماء 3-2 ما يصل إلىيوميًّا  فْقَد حيث أنه ي الماءمن  طفل لشرب آمّيّات آبيرة     اليحѧتاج    �

 حيѧѧث لا عѧѧندما يكѧѧون الطّفѧѧل صѧѧغيرًا جѧѧدًّا. عطش لѧѧيل نهѧѧاربѧѧال فسѧѧر شѧѧعوره هѧѧذا ي وفѧѧي الѧѧبول
ثѧѧم يعѧѧتاد لѧѧيلاً   سѧѧاعات3-2 سѧѧاعة أثѧѧناء الѧѧيوم و آѧѧلّ يجѧѧب أن يُعْطѧѧَى المѧѧاء آѧѧلّ فنفسѧѧهيشѧѧرب ب

دائمًا ى  ببساطة تأآّد . شهور 10-8حѧتّى لѧيلاً بمجرد أن يصل إلى         ,  علѧى الشѧّرب وحѧيدًا      الطفѧل 
.  أو تّرمس يمكن أن يملأه البالغ بانتظام في المدرسة        ة بالمنزل لماء متاح مѧن ا  هѧناك زجاجѧة     أن  
 .ر ما يريدون  بقدواشّربيل لاطّفيجب أن يترك الأو 

 
  و  البيكربونات  و  البوتاسيوم  و الصّوديوم(  خسѧارة المحالѧيل الكهربائѧيّة البولѧيّة           تعويѧض  يجѧب  �

  ما يكون   آثيرًا اً و يجب أن يكون الطّعام مالح    ف, البوليفقد فى     الطعام  ملح فحيث أن ) الفوسفور  
يضًا البيكربونات و    يفقد الأطفال أ   .آلوريѧد الصѧوديوم    علѧى شѧكل      ح مѧال  تѧناول مكمѧل     اًّضѧروري 

 الѧѧذي يمكѧѧن أن يُعѧѧَوَّض بإعطѧѧاء بѧѧيكربونات الصѧѧّوديوم و بѧѧيكربونات    والبوتاسѧѧيوم فѧѧي الѧѧبول 
 يجѧѧب أن ،كثѧѧير مѧѧن الصѧѧّوديوم و البوتاسѧѧيوم   و الإذا فقѧѧد الطّفѧѧل بѧѧيكربونات قلѧѧيلة  . البوتاسѧѧيوم

حْ الكبسѧѧولات تفѧ تيجѧѧب أن .  أو آلوريѧѧد البوتاسѧيوم   الطعѧام  مكمѧѧّل علѧى شѧѧكل ملѧح   عقѧار يُعْطѧَى 
 سناً آبرالأطفال الأ أماالمحتويات بالماء أو شراب آخر      تخلط   و   ، سنوات 5-4أقل من   للأطفѧال   
 . بلع الكبسولات فيمكنهم
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 على  ة آبسول 15-10 لكѧنّ تحѧتاج أغلبѧيّة الأطفال لأخذ       . اً يومѧيّ  مѧرات  4-3 تعطѧى  العقاقѧير هѧذه   
يقل فقدان الأملاح فى    , فشѧل آلѧويّ   بالطّفѧل   صѧيب   أ إذا   و أحѧيانًا أآѧثر       و الأقѧلّ فѧي الѧيوم الواحѧد       

 . تُضْبَط جرعات الإضافة من قبل الطّبيب وفقًا لذلك بالتالىالبول و
 

 سيستينوسѧѧيس مرضѧѧىشѧѧهيّة الأطفѧѧال آثѧѧيراً مѧѧا تكѧѧون  . يجѧѧب أن يѧѧأآل الطّفѧѧل بطѧѧريقة سѧѧليمة   �
مѧѧواد ون لتلقѧѧّي ذلѧѧك يحѧѧتاجل. قѧѧيء بانѧѧتظامي أيضѧѧًا و بعضѧѧهم صѧѧغارًا إذا آѧѧانواخاصѧѧّة , ضѧѧعيفة

أحيانًا لإعطاء بعض الطّعام    يضطر الطبيب   هذا يشرح لماذا    و  .  النّموّ لحفز آافية   مولѧدة للطاقѧة   
 سنة أو اثنتين من   خصوصًا قبل    خلال فتحة فى المعدة،   أو  " معدى-أنفى"و الѧدّواء عبر أنبوب      

 .فى أغلب الأحيان الطّريق للتّغذية مؤقّت  و هذا.عمرال
 

 الѧѧرّوماتويد و فѧѧى عѧѧلاج  معѧѧروفتهاب لѧѧمقѧѧاوم للإ) إندوسѧѧيد أو إنѧѧدول  (سѧѧين  إندوميثاقѧѧارع �
فѧѧي الأطفѧѧال . بولفѧѧى الѧѧ المحلѧѧول الكهربائѧѧيّ  والمѧѧاءفقѧѧد  لتقلѧѧيل  أيضѧѧاًلكѧѧنه يُسѧѧْتَخْدَم, اللمѧѧباجو
30ائل بحوالي   وسال بالتالى الحاجة إلى  يقلّل إندوميثاسين آمّيّة البول و      ,  سيستينوسيس مرضѧى 

الأنبوب غن    تسمح بالاستغناء  شهيّةال  فى  تحسّن مѧا يصحب هذا   غالѧبًا   و  .  بالنّصѧف   أحѧيانًا   و %
 و يستمر. بولت الطّفѧل أثѧناء اللّيل للشّرب أو ال   آمѧا تقѧل الحاجѧة إلѧى إيقѧاظ     .المعѧديّ الѧذي يغѧذّي     

ل  بعض التّأثيرات السّلبيّة بشك    عقارهذا ال لكون  ت قد    و عدّة سنوات لعلاج إندوميثاسين بوجهٍ عامّ     
  .الجهاز الهضمىرئيسيّ على 

 
 فيتامين  اتمشتقّمن   مناسبة   اتيجب أن تُعْطَى بانتظام جرع    . يجѧب أن يُمѧْنَع أو يُصѧَحَّح الكساح         �

 مكمّل  تناولضروريّ  يصبح من ال  و  ,  الكساح  إلى البولفى   الفوسѧفور    فقѧد  و يѧؤدى أيضѧاً    . "د"
 .فوسفور

 
ن  ولدّهѧѧا  يتѧѧيح اسѧѧتخدامكارنيتايѧѧنال و.  الѧѧدّمفѧѧىه نخفض مسѧѧتوياتتѧѧيُفْقѧѧَد آارنيتايѧѧن فѧѧي الѧѧبول و   �

 في أخرى شكل سائل مرّة في الصّباح و علىآارنيتاين  تناول  يمكن  . الطّاقة ب لѧتزويد العضلات  
 .المساء

 
يعالج   و تنتج الغدّة الدّرقيّة الهرمونات الكافية  أحيانًا لا . اتضروري أحيانًا إضافة هرمون   مѧن ال   �

الأنسѧѧولين بعѧѧلاج يصѧѧبح ال السѧѧّكّر ظهѧѧر مѧѧرضإذا ).  أو أقѧѧراصطنقѧѧ(ثايروآسѧѧين بعقѧѧار هѧѧذا 
عѧѧندما لا ينѧѧتج البѧѧنكرياس , زرععملѧѧيات الѧѧقѧѧد يحѧѧدث هѧѧذا فѧѧي الأشѧѧهر الأولѧѧى بعѧѧد  . اًضѧѧروري

فѧѧي رة  العلاجѧات نѧاد  تلѧك   الحاجѧة إلѧى  قѧد أصѧبحت   و .مؤقѧّتًا يكѧون  أحѧيانًا  و , الأنسѧولين الكافѧي  
   ѧال الّذيѧا  نالأطفѧَار     يُعѧتيا سي"لجون بعقѧذى  "ينمسѧي    الѧو يحتاج . الدّرقيّة و البنكرياس  الغدة   يحم 

 بالرّغم إذا آان النّموّ غير آافٍ  . البلوغتأخر   تّستوسترون إذا    هرمونبعѧض الأولاد المراهقيѧن      
لد جتحت الحقن  بالهرمون النّموّبعلاج فقѧد نلجأ لل  كهربائѧيّة   المحالѧيل   ال للمѧاء و  جѧيّد    مѧن تѧوازن   

 .سبوع الأ فى مرّات7-6يوميًّا 
 
 

 الخاصالعلاج 
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 عقاريُحَقَّق هذا الهدف    .  الخلايا فى السيستين   كدس لسيستينوسيس هو تقليل ت    الخاصهѧدف العѧلاج     
 أيضًا يحسّن نموّ    "ينمسيستيا". كلويالفشѧل   الفѧي تأخѧير أو مѧنع        تأثѧيره    الѧذي ثبѧت      "ينمسيسѧتيا "
 .و استخدامه  الحصول على هذا العلاجالطبيب بكيفية ينصحك  و سوف.طفالالأ
 

ناول  الحاجة لت  مما يفسر ,  ساعات 6 - 5ترة قصѧيرة جѧدًّا لا تѧتجاوز         لفѧ ط  انشѧ بال "ينمسѧيتيا " يتمѧيز 
هѧѧذا العѧѧلاج مؤثѧѧّر فقѧѧط إذا اسѧѧتمرّ و .  سѧѧاعات6أي آѧѧلّ , ياً مѧѧرّات يوم4ѧѧ "سيسѧѧتاجون"آبسѧѧولات 

 ѧدّد       ياًيومѧير محѧكل غѧتى  بشѧى    حѧيطر علѧرض يسѧن . المѧعلى  ليّة الجرعةمهمّ جدًّا فحص فاعال و م
انضباط م يّضبط الجرعة و تقيحتى يمكن  الدّم البيضاء ات آر فى" سيستين" بقѧياس  و ذلѧك  فѧترات   
 .فى العلاج المريض

 
و القىء و   الغثيان  الجهاز الهضمى آ  أعѧراض    مѧثل    جانبѧيّة الثѧار   بعѧض الآ   "ينمسيسѧتيا "يسѧبب   قѧد   
و تشكل  ). موبرال( أوميبرازول   بعقار هامكن تسكين  و حينئذ ي   تكرّرو الѧتى قѧد      إلѧخ   … م البطѧنّ    آلا

 . بوسائل مختلفةتحسنيمكن أن و  ، خاصّة في المراهقين مشكلة، النّفسرائحة
 

 .المتأخّرة للمرضلمنع المضاعفات , كلىزرع البعد  "ينمسيستيا" علاج  استمراريجب
 

ل اطّفѧѧ الأفѧѧىيّة  بالقرنѧѧالملتصѧѧقةالسيسѧѧتين بلѧѧورات  لإزالѧѧة "ينمسيسѧѧتيا"عيѧѧن ال ةقطѧѧرتѧѧتوافر قѧѧد 
 غѧѧير محѧѧدّد لمѧѧدى, ايً بانѧѧتظام يومѧѧةقطѧѧراليجѧѧب أن تُسѧѧْتَعْمَل .  زرع آلѧѧية بعѧѧدمرضѧѧىار أو الالصѧѧّغ
عيѧѧن ال ةلѧѧم تحصѧѧل قطѧѧر. عيѧѧن و مѧѧنع المشѧѧاآل المسѧѧتقبليّةبالأيّ ضѧѧرر أو  الѧѧبلورات تجمѧѧيع لعѧѧلاج

 الحصول على   الطبيب بكيفية  ينصحك    و سѧوف   .قيسѧو بالت حѧتى الآن علѧى تصѧريح         "ينمسيسѧتيا "
 .و استخدامههذا العلاج 

 
  العلاجقبول

على تناول  يُجْبَرُونَ   صѧعوبة فѧى التجاوب مع العلاج حيث         سيستينوسѧيس  مرضѧى طفѧال   يواجѧه الأ  
  يتعافى الصّحيحبالعلاج   هلكننا نعرف أن  .  ساعات 6 آلّ   "ينمسيستيا" مثل عقار الكثѧير مѧن الدّواء      

  بعد أثناء الطّفولة أو  إلى مضاعفات   الغير آافي   علاج  اليؤدى   بينما. كلѧويّ الفشѧل   و يѧتأخر ال   الطّفѧل   
 مѧѧѧѧنع رفѧѧѧض الكلѧѧѧية مѧѧѧع اسѧѧѧѧتمرار   عѧѧѧلاج  فإنѧѧѧه يتѧѧѧناول   , لطّفѧѧѧѧللزرع آلѧѧѧويّ  تѧѧѧم   إذا و. الѧѧѧبلوغ 

 .ينمعدم أخذ السيستيالالطّفل أو المراهق و أحياناً يتوق ". ينمسيستيا"
خѧѧذ فѧѧي الجѧѧرعات   يؤ,  آѧѧان عѧѧلاج طبѧѧّيّ  سѧѧواء, حѧѧترم الرّوشѧѧتّة الطّبѧѧّيّة  ت أن هѧѧو "القѧѧبول الجѧѧيد "

و . طبيѧب د اليعѧ ا احѧترام مو مѧع ,  الخѧاص غѧذاء الأو الرّوشѧتّات الأخѧرى مѧثل    , الصѧّحيحة و بانѧتظام  
العلاج الطّبّيّ الذي لا يُؤْخَذ     و  الرّوشتّات الطّبّيّة   هو عدم احترام    "  الفقير قبولال"علѧى النقѧيض فإن      

 .بانتظام 
 

آلّ الأمراض آما فى " الفقѧير القѧبول  "فѧترات مѧن   يستينوسѧيس   س مرضѧى لѧدى الأطفѧال     تحѧدث   قѧد   
  وبشѧѧكل مذهѧѧل الأدويѧѧة الأطفѧѧال الصѧѧّغار الذيѧѧن يقѧѧبلون آѧѧلّ   و هѧѧى حالѧѧة اسѧѧتثنائية فѧѧى   . المزمѧѧنة
 .أآثر تكرّرًا أثناء المراهقة  و لكنها بسهولة

 
 العقاقѧѧير  فѧѧيهاذنظѧѧام عѧѧادي بعѧѧد فѧѧترة لѧѧم تُؤْخѧѧَ نعѧѧود إلѧѧى و آѧѧيف ,  الѧѧتمرد علѧѧى العѧѧلاجمѧѧنعنآѧѧيف 

 بانتظام ؟
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معلومات عن  : أساسية الآباء معلومات     مѧن الضѧرورى أن يعطى        عѧندما يكѧون الطّفѧل صѧغيرًا        �
لتأآّد ا ون عنئولفالآباء مس. مضاعفات عدم تناول الدواء  و دور آѧلّ دواء    و المѧرض و نѧتائجه    

 لأخذ  الإرادة واجد التّوو الكثير من الشّجاعةو هم يحتاجون إلى   . دوية آلّ الأ  يتѧناول أن الطّفѧل    
   ѧة فѧلطة          الأدويѧعور بسѧّتاج للشѧغير يحѧّفكرة اللجوء لآباء ا يغري   لايجب أ و  . الوالدينالطّفل الص

 .إلى التخفيف على الأطفال
 

 السّنوات  قد حدث فى  كثير من التّقدّم    أن ال خاصّة   الممكنة   المعلوماتالآبѧاء بكل    يجѧب أن يѧُزَوَّد       �
ؤخّر نتائج  يالصّحيح  علاج  أن ال و قѧد علمѧنا      . سѧيكون هѧناك أآѧثر     الماضѧية فѧي سيستينوسѧيس و        

) تدهور الكبد   , البنكرياس, غدّة درقيّة ( سنة   20مѧنذ    فالمضѧاعفات الѧتى آانѧت تلاحѧظ          المѧرض 
فѧѧى  المضѧѧاعفات المѧѧتأخرةعѧѧْتُقِدَ أيضѧѧًا أن آمѧѧا يُ. "ينمسيسѧѧتيا"بفضѧѧل عѧѧلاج لهѧѧا وجѧѧود لѧѧم يعѧѧد 

 .علاج اليؤجلهاب قد اعصالعضلات و الأ
 

 دستة  فتناول ة، حيوي الكنه, مسѧاعدة بالوسѧائل التѧي قѧد تبدو ثانويّة         ال  إلѧى   الآبѧاء و الطّفѧل     يحѧتاج  �
على قد يساعد   و  .  ليس من الأمور اليسيرة    الغداء و في المساء    و عند    أدويѧة مختلفة في الصّباح    

 : ما يلىالطّاعة الكاملة 
 . طلة نهاية الأسبوعالتى تعد فى ع, الأسبوعيّةالدواء  استخدام علب -
 . ة الدواء ذات المنبه علب-
 .النّفس و العرقرائحة  المنتجات التي تصحّح أو تساعد -

 
 ينالمراهقبالمشاآل الخاصّة 

 ايسѧѧاعدول, المѧѧراهقةعѧѧند بدايѧѧة  رعايѧѧتهم  مѧѧن تدريجѧѧيًّاأخصѧѧائيى الأطفѧѧال الآبѧѧاء و يقلѧѧليجѧѧب أن 
 : التّالية مفيدة المبادئ عن نفسه، و مسئولاًيكون الطّفل أن 

    راهق شريكѧبَر المѧَب أن يُعْتѧو أيضًا  و الجدال  التّفاوض ولمناقشةحق فى االاً له   ناشطاًيج
 .خطأال

     نح المراهقѧالنّتائج المتوقّعة    و  دور الأدوية المختلفة    و  المرض اللازمة عن المعلومات  يم 
 .حتملةو الآثار الجانبيّة الم

  الذي يزيد القلق الترهيب التّهديد أو نلجأ إلىلا . 
    ѧتابعة المنѧمن  لكن،العلاجحول اتباع   الشّكوك    يزيل  الدّم البيضاء  اتظّمة لسيستين آر  تالم 

 . بعناية مع المراهقالحديثستخدم هذه البيانات بعد تمهمّ أن ال
      م المراهق الغير مطيعѧللمساعدة المراهق الذي لا يأخذ العلاج يحتاج       ف: و استمع إليه  , لا تل

 .قة ممكنةكلّ طريب
 

 و فѧѧريق الѧѧرّعاية و الأطѧѧباء الآبѧѧاء اتالصѧѧّعوبات الحقيقѧѧيّة بالѧѧرّغم مѧѧن آѧѧلّ اسѧѧتعداد سѧѧوف تظهѧѧر 
 معارضѧѧة فѧѧترات. شѧѧجاعة للاعتѧѧناء بنفسѧѧهال يѧѧهلѧѧيس لد,  رغѧѧم معرفѧѧته الجѧѧيدة,المѧѧراهقف: الصѧѧّحّيّة

مشاآل الطّاعة   تنتج   قد لا  بالذنب و الجميع    يشعر  و  صعبًا التواصل تبدأ و يصبح     الأطباءالآبѧاء أو    
 آفترة  المراهقةاً طبيعياً عنتعبيرقد تأتى     هاّالمرض أو العلاج لكن   المعلومѧات عѧن     نقѧص   مѧن   فقѧط   

سيستينوسيس الغير مصابين ب   المѧراهقون الآخرون     يلجѧأ  و" قѧبول ردىء للعѧلاج    "تمѧرد فѧى شѧكل       
 .لخطورة  االدرجة منبنفس إلى أحيانًا هذا التمرد تصل   عنطرق أخرى للتّعبيرإلى 
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  الثّورة و مشاعر الظّلم   و مختلط بالعذاب اللقلق العميق   من ا تحѧدث هѧذه الفѧترات الصѧّعبة فѧي مناخ            
 و تعلّق بالصѧѧّورة الجسѧѧديّة أو النّشѧѧاط الجنسѧѧيّ تѧѧ و أمѧѧور الاآتѧѧئاب  و العѧѧزلة و الذّنѧѧب و الإنكѧѧارو

 الحقيقѧѧيّ للطاعѧѧة لسѧѧببللѧѧتعرف علѧѧى ا مѧѧن عѧѧالم أو طّبيѧѧب نفسѧѧيّ  ةسѧѧاعديحѧѧتاج المѧѧراهق إلѧѧى الم 
ليست هذه المشاآل أن نعى أن و مѧن المهمّ   . الوضѧع  هѧذا ازيجتѧ فѧى ا  تهعائلѧ ته و مسѧاعد لالفقѧيرة و   

قابلѧѧة  أوضѧѧاع وهѧѧى بالذنѧѧب تجاههѧѧا يشѧѧعروا لا ينبغѧѧي أو يѧѧن علѧѧى الإطѧѧلاق خطѧѧأ الطفѧѧل أو الوالد
 .المساعدةقبل الطّفل و العائلة للتغيير بشرط أن ي

 
فѧѧى اتجѧѧاه واحѧѧد و   المدرسѧѧة و الفѧѧريق الطّبѧѧّيّ يѧѧتحرّآون معѧѧًا     و العائلѧѧة و الآبѧѧاء ولالطّفѧѧ, عملѧѧيًّا
,  يصبح الطّفلالأحيان إلا أنه فى أغلبتقلّبات رغم مѧن وجود     بالѧ  و مѧع بعضѧهم الѧبعض        ونيѧتعاون 

 .حياته أنه يدير أمور أي, لمستقبلفتاة تتطلع إلى ا أو اًّ شّاب،و بالرّغم من المرض, الآخرينمثل 
 

 هل آشف ما قبل الولادة متاح ؟ 
 الزوجان   يقرّر  مرة  آلّ فىأربعة أن يرث الطّفل العيب الوراثيّ       فرصѧة واحد من     هѧناك   آمѧا تقѧدم ف    

معѧѧروفة الالتّشѧѧخيص مѧѧا قѧѧبل الѧѧولادة مѧѧتاح للعѧѧائلات  و . الإنجѧѧابيحمѧѧلان العيѧѧب الوراثѧѧيّ اللѧѧذان 
 الزغابةٌ ذلك بواسطة أخذ عينة من و يجرى    .سيستينوسيسب مريض طفل   إنجابخطѧر   بتعرضѧها ل  

 16-14 عنديُجْرَى  السائل الأمنيوسسى   ) الصاء(بذل من     أو  أسابيع من الحمل   9-8 عѧند مشѧيميّةٌ   ال
 ѧل    بوعأسѧن الحمѧب      .  مѧبع يجѧناقش    و بالطѧور     أن تѧك الأمѧع     تلѧناية مѧب   بعѧأن  يستطيعإخصائيّ  طبي 

 .ينصحك طبقًا لوضعك
 

  ؟ مستقبلالمحتملة فى التطوّرات الما 
 الباحѧѧثون علѧѧى قѧѧد تعѧѧرّف ، فسيستينوسѧѧيس ممѧѧا يجѧѧب أن نعѧѧرفه عѧѧن مѧѧرض ثѧѧيرلا يѧѧزال هѧѧناك الك

يحѧاول   و ضي خلѧق نمѧوذج فѧأر مѧر    اسѧتطاعوا شѧاذ و الطّفѧرات التѧي تسѧبّب هѧذه الحالѧة و       الالجيѧن  
 .من المضاعفاتالخليّة و تحديد أفضل علاج لكلّ فى وظيفيّ الختلال الاآخرون فهم آليّات 

 :مثل بعض الأسئلة  تبقىو
  اللّاحقة للسيستينوسيس؟ المضاعفات الطّفولة آلّ ذين منم سيستيايمنع استخدام عقارهل  
 الحاجة لزرع الكلية ؟ تماماً  الأطفالهل يجنّب  
    ىѧوف     أي  إلѧدًى سѧتفيد ال  مѧى الذين يبدءون العلاج      يسѧين بعد زرع   م السيستيا بعقارمرض

 آلية ؟
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 قاموس المصطلحات
يحѧѧتوي هѧѧذا ) . السѧѧّائل الѧѧذي يحѧѧيط بالجنيѧѧن فѧѧي الѧѧرّحم   ( انسѧѧحاب عيѧѧّنة الصѧѧّاء    :لرّحماختبار ا

 السّائل على الخلايا من الجنين الذي يمكن أن يُفْحَص للعيوب
الذي يحيط   الغشѧاء الخارجيّ  (مشѧيمائيّةٌ   ال للѧزغابةٌ    تؤخѧذ فѧيها عيѧنة      تقنѧية  : مشيميّةٌالالزغابةٌ عينة 

 هذه خلايا  فحصيمكن. الثّانѧي عشر من الحمل و  صѧَل بيѧن الأسѧابيع الثّامѧن         يمكѧن أن يُحْ   ) جنيѧن الب
 .لعيوب للبحث عن االعيّنة 

السّلسѧѧلة الطّويلѧѧة إلѧѧى  ذات حمѧѧاض دهنѧѧيّة الأآارنيتايѧѧن يُسѧѧْتَخْدَم بالجسѧѧم لѧѧنقل  -إل  :آارنيتاين-إل
 العضلية فإن يسيّ للطاقة   بما أنّ هذا الدّهن هو مصدر رئ      . لطّاقةلبعث ا حيѧث يُحْرَق    ,  الخلايѧا  داخѧل 

 .  طّاقة منخفضة و ضّعف عضليّيؤدى إلىكارنيتاين القص ن
ذرّة أو مجموعѧة الѧذّرّات التѧي يمكن أن تجري    ( المѧادّة التѧي تنѧتج الأيونѧات       :المحلѧول الكهربائѧيّ   

 . البيكربونات و الكلوريد و البوتاسيوم وصوديوم مثل ال)الكهرباء 
الأنزيمات معيّنة نسبيًّا . غيّر بتلك العمليّة أن يتينشѧّط عملѧيّةً آيميائѧيّةً دون    البروتيѧن الѧذي       :الأنѧزيم 

 . الجسمفى مختلفة آثيرة تفاعلاتفي تشارك  ا منهةلذلك هناك أعداد آبير
.  المعدة  داخل عملѧيّة جراحѧيّة خѧلال جلѧد البطѧن في          بوضѧع   يأنѧبوب مѧرن       :فتحة فى المعدةأنبوب 

 . الدّواء و الأآل  و السوائللإعطاءو يُسْتَخْدَم يمكن أن يبقى لفترة طويلة 
تُحْمَل إلى أجزاء أخرى من الجسم      لمرّ في تيّار الدّم     و ت صѧنع في جزء من الجسم       تمѧادّة    :الهѧرمون 

 .أو الوظيفةالترآيب لتغيير تعمل حيث 
يحتوي  و بغشاء واحد محاط) مادّة شبيهة بالجيلي(جѧزيء فѧي سѧّيتوبلازم الخلايѧا           هѧو     :ليسوسѧوم 

 .على الأنزيمات المسئولة عن تدمير موادّ الخليّة
 .عظامة الصاخاً لأنسجة الجسم  رئيسياً مكوّنيعدفلزّيّ لاعنصر هو  ):الفوسفور(الفوسفات 

ى نحن و تصبح العظام لينة فت      "د"فيتامين  المرض الذي فيه لا تتجمّد العظام بسبب نقص          :الكساح  
 .يلة أو واجهة القفص الصّدريّيُرَى بخاصّة في العظام الطّوو 

 .آخر إنسان إلى جسم إنسان غرس عضو من جسم :زرع الأعضاء
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