
يالتقييم الأخرى.  RASopathiesأمراض مع كبير تداخل يوجد ذلك، ومع  الطب

هر  ة المظا ة، القحفي ت الصبغي ة، الشذوذا والتطورالنمو القلبي

ي قد بالسرطان. للإصابة معرضون والأفراد الأفراد  من CSبمتلازمة المصابون الأفراد يعان

ي محدودة خبرة لديهم  ب الأفراد هؤلاء رعاية ف ندرةبسب

ي  (CS)كوستيلو متلازمة  ت تنشيط عن الناجم  RASopathyاعتلال ه ة طفرا ة السلال يالجرثومي ف

ة والعظام الجلدية القضايا عن فضلا التأخير،  ة.والعيني والعصبي

HRAS.  ب ي التعبير بسب ي  HRASالجين متعددة.أعضاء أنظمة على  CSيؤثر مكان، كل ف

ةالمقالة  الأصلي

CS.  هري المظهر يختلف قد ذلك، على علاوة ب باختلاف الظا يالسب الأساس

ت تشجيع أجل من الخبراء  ة الرعاية ممارسا ي الصحي ت ف ب الوق ةالرعاية وتوفير المناس الطبي

ت  ي الإدارة إرشادا ة الرعاية لمقدم ي وكذلكوالمتخصصة، الأول

ة المبادئ هذه تطوير تم العرقى. الطراز  ت متعدد فريق قبل من التوجيهي منالتخصصا

ب  هري النمط فهم يتطل الفرعيينللمتخصصين يمكن الأوجه. متعدد الظا

ة المبادئ هذه حياتهم. طوال المتضررين والأفراد الأسر  يالتوجيهي ه
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هري النمط كوستيلو: متلازمة  ي، والنمط السريري، الظا والمبادئ الجين
ة  للإدارةالتوجيهي

ي:gro.sruomen@ppirgkالبريد  الإلكترون

نيويوركنيويورك، بينجهامتون، فيري، معهد 

/ajmg.a.6127010.1002دوى: 

ة، الوراثة علم قسم  واشنطنسياتل، للأطفال، سياتل مستشفى الطبي

ب مانشستر مركز  ي، للط المتحدةالمملكة مانشستر، مانشستر، جامعة الجين

ديلاويرويلمنجتون، للأطفال،  duPont AIمستشفى الصماء، الغدد قسم 

ت  2019يونيو  1القبول: تم  2019مايو  22المراجعة: تم

ت   DE Wilmington, Rd, Rockland 1600 Children, for.19803المراسلا

Hospital duPont AI FACMG, FAAP, MD, Gripp, W. Karen 

الجائزة:المنحة / رقم الأمراض ، 

س، علم قسم  ب قسم النف ب، بايلور كلية الأطفال، ط تكساسهيوستن، للط

R01AR062165

ت. ميد  Jأنا  ؛20.2019-1جيني

ي المعهد الأطفال؛ معجزة شبكة  ب الوطن ت المفاصل لالتها والجلدوالعظام والعضلا

ajmgajournal/wileyonlinelibrary.com/ ي  © 2019 ت، وايل وشركة.الدوريا 1

ب، أمراض قسم  ب قسم القل ب كلية الأطفال، ط كولورادوأورورا، كولورادو، بجامعة الط

ت  التمويلمعلوما

ب قسم  10 ي إم إيراسموس مستشفى الأطفال، ط ة الجلدية، الأمراض قسم  11هولندا روتردام، للأطفال، صوفيا س ب كلي ي الط ي، ويسكونسن، ف ب قسم  12ويسكونسن ميلووك ي، الط ب قسم الجينوم يا جامعة الأطفال، ط س، كاليفورن ديفي

ب قسم  13كاليفورنيا ساكرامنتو،  ي الط ي، الوراث ب القسم الطب يا ألتو، بالو ستانفورد، جامعة الأطفال، ط ت آي ألفريد نيموار مستشفى العظام، جراحة قسم  14كاليفورن ة البشرية، الوراثة علم قسم  15ديلاوير ويلمنجتون، للأطفال، دوبون ب كلي الط

ي، بجامعة  ي المركز سينسينات ي لمستشفى الطب ي، للأطفال، سينسينات هايو سينسينات ت الفيكتوري  16أو ي، الأطفال مستشفى السريرية، الوراثة علم خدما يافيكتوريا، الملك أسترال

ي: البريد  rauen@ucdavis.eduالإلكترون

ي دكتوراه راوين، أ. كاثرين  ب، ف  MIND، Davis UC 2825معهد دكتوراه، الط

.95817كاليفورنيا ساكرامنتو،  ،2284رقم غرفة  ،50شارع 

ب قسم الرئة، أمراض قسم  ديلاويرويلمنجتون، للأطفال،  duPont AIمستشفى الأطفال، ط

ة، الوراثة وحدة  ب قسم الطبي سبوسطن، للأطفال، العام ماس مستشفى الأطفال، ط ماساتشوست

2019مارس  31الاستلام: تم 

ة، الوراثة علم قسم  ب قسم الطبي ديلاويرويلمنجتون، للأطفال،  duPont AIمستشفى الأطفال، ط
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ت نقص  ة لهذه البيانا النادرة.الحال

ت تمثل ولا الخبراء رأي على بناءً  بالأدلة على قائمة إرشادا بسب

ةالرعاية لإدارة توجيهية مبادئ لوضع الخبراء عقد تم  الصحي

ة المبادئ تمثل لا  ة على القائمة التوجيهي ب الأدل ت نقص بسب ي البيانا الشأنهذا ف

ت  ي تتحور ما كثيرا لأنها فقط دراستها تم رأسالسرطان. ف

ي يرجع  HRASطفرة لتحديد  ب ف الفردإلى الغال

ي  هو  ،HRASف ي يقع للغاية محفوظ جين و وترميزه 11p15.5ف

ب  ي التنشيط يسب أو al.، et (Aoki RAS (2005لبروتين التأسيس

(NSML،  ي ت الت ب ومتلازمة -LAH)، (NSالمتساقط الشعر مع نونان ومتلازمة  ،(LEOPARDمتلازمة سابقًا تسمى كان القل

،(CFC)والجلد والوجه 

ة  HRASطفرة تؤكد  ذلكتوضح وقد  CSمرض تشخيص الجرثومي

ت والانتشار، والنسخ، والتمايز، التقدم،  والمبرمج، الخلايا ومو

ت تأجير  ة المعلوما ة الطبي ت والعلمي ةللعائلا والطبي

ت عرض  ي المظهرية السما فقطمحدودة أعضاء أجهزة على تنطوي الت

ت ذو ثالثًا مريضًا أن لوحظ أن بعد تطبيقه تم  هري نمط لديه متسقة سريرية سما  ،McIntosh،Morozمماثل ظا

Kaloustian، (Der 

CS  أمراض أحد هوRASopathies  ي ه ةالوراثية الأمراض من مجموعة و الطبي

ب عمر   Giannoulatou)2006; al., et Estep 2005; al., et (Aokiالمتقدم الأ

ي غوانوزين هيدرولاز كونه  ت ثلاث بمثابةيعمل  ،GTPaseأو صغير، الفوسفا

ي يساعد  ت على بناءً المخاطر توضيح ف ي النمط بين الارتباطا هريوالنمط الوراث الظا

ت  ة المتلازما ي النمائي فرد. 1000كل من  1من أكثر على تؤثر الت

آخر RASopathyاعتلال تكون ما وعادة مختلفة، بمتلازمة الإصابة 

ت من العديد على البروتين يحتوي  ي المسار مؤثرا منهاالنهائ

ب له التطوير أثناء المسار إزعاج إن  ي  ،Rauen) .(2007الأنظمة متعددة عواق ي خلل من  RASopathiesمرضى يعان ف

ة  ةالسلال الجرثومي

نادر.مرض 

ت  ت عن الناجمة المتلازما ة الطفرا ي الجيني ي الخط ف ي الجرثوم ت ف المنشط كيناز البروتين  / RASلمسار والمنظمين المكونا

(MAPK)بالميتوجين 

ت تشوه  ي التشوه متلازمة  -الدموية الشعيرا -CM)الوريدي الشريان

هري نمطهم يتداخل الذين الأفراد لدى التشخيص يتم  هري النمط مع الظا الآخرالظا

ت لهذه الشامل الهدف المهنيين.  المساعدةهو الإرشادا

ي الجين متماثل  ي الورم ي، فأر لساركوما الفيروس ي  HRASهارف وآخرون،(أوك

ب الحركة.  ي  RASلـ المهمة الطبيعة بسب الخلوية،الوظيفة ف

هر،  ت عن الإبلاغ وتم تزد هر الأديم شذوذ حالا ي بما الظا ي الورم ذلك ف ي الحليم ي الأنف ي مرتبطين غير طفلين ف ي ف عام

1971  77ቃ1؛1971(كوستيلو، و

ب  ب،  ؛2017وآخرون، (غري ي، جري ش،وسول هوفمان، نيكلسون، ستابل تشير

ي  ت. مقدم ة المبادئ هذه تطوير تم الخدما بهاوالقيام الخبراء رأي خلال من التوجيهي

هرياً تداخلاً ويظهر متعددة أعضاء أجهزة على  CSيؤثر  معهاظا

هذا  .(1(الجدول  ي و قبل CSبمرض سريرياً تشخيصهم تم الذين البالغين أن يعن

بـالانتشار معدل ويقدر  .(1991وبلايتشمان، واترز، 

ت مركز  ة. داخل والإيقاف التشغيل إشارا ت تتكون الخلي كبيرةعائلة من  RASبروتينا

ت أن من الرغم على  ت بعض عن الإبلاغ تم فقد  ،CSلندرة نظرًا محدودة البيانا ي النمط بين الارتباطا هري والنمط الوراث الظا

%95من أكثر  .(3(الجدول 

ي الورم وتشمل المسار هذا تنظيم  ي العصب  1،(NF1)النوع من الليف

ت ترتبط بينما  .(2005 بـجسدياً المكتسبة  HRASطفرا

ش، سول  ؛2013وآخرون،  ي، تشير س، نيكلسون، ستابل ب، غونزالي ؛2006وجري

ب  ;2006 .(2006وآخرون، ستينسل فان  ؛2006وآخرون، كير  ؛2006وآخرون، جري

ت  ،HRASطفرة كوستيلو، متلازمة  /RASopathyMAPK، RASالإدارة، إرشادا

ي ذلك، ومع  .(2(الجدول  ي النظر ينبغ فردي.بشكل الجسدية الفسيفساء ف

ت الذي الأفضل هو  MAPKمسار يعد  ب دراسته تم ي دوره بسب الالأورام. تكوين ف

ي، السريري التشخيص  الطبيةالإدارة وكذلك والجزيئ

ت.متغايرة منشطة معينة طفرة عن كوستيلو متلازمة تنجم  الزيجو

/MAPKRASمسار 6102أ). وراوين، تيديمان  ؛2013(راون، الطريقة 

ت  ت بالنسبة را. اعتلالا الصحة.من والتحقق متأنية مراجعة إجراء الضروري من الجديدة، للمتغيرا

AVM)،  ة والإعاقة ليجيوس، ومتلازمة هني أن من الرغم على  2016b). Rauen، & (Tidyman SYNGAP1بـ المرتبطة الذ

قدحدة على متلازمة كل 

ي نمو متلازمة هناك أن يبدو  مميزةجديدة عصب

ي  GTPasesمن  ها وNRAS KRAS  SARHوتعد والت شيوعًا.أكثر

ش سول  ;2006 معالأفراد غالبية لأن نظرا  .(2009وآخرون، تشير

ي حية ولادة  ~ 1/300000 ي  ؛2012وآخرون، (آب ي، جوريل .(2012وويلك

لمسار  al.، et (Gripp ؛Rosenberger، & Brandenstein، Kolbe، Gripp، 2015 (2017تعقيدًا الأكثر التنظيم خلل 

MAPK.RAS / 

ة الغدد فسيفساء تأكيد وتم  al.، et (Gripp (2011الأشقاء عن الإبلاغ تم  ي الوالدين أحد لدى التناسلي ة ف .(2011واحدة عائل

al.، et Stabley، (Gripp، 

CSبـ مرتبطة معروفة هوية تحديد  .(2007وآخرون، زامبينو 

ت تؤدي  ب إلى  CSبـ المرتبطة  HRASطفرا يالوظيفة، اكتسا والت

ت نونان متلازمة  ،(NS)نونان متلازمة  ت ذا المتعددةالنمشا

ب  ت تحديد اختبار الآن يج فشلالمسببة.  HRASطفرا

ت  ب، لهذه الأخرى.  RAاعتلالا ة لجنة الأسبا ي CSمن دول

 ؛MIM (CS،(214080كوستيلو متلازمة المستعار، الاسم  .(1977كوستيلو، 

ي بما أساسية خلوية وظائف على /MAPK RASمسار يحتوي  الخليةدورة ذلك ف

ثتوفير خلال من حياتهم طوال  CSأفراد  أحد

ت لديهم الذين الأشخاص  اعتدالاًأكثر أعراض من يعانون الذين الأفراد أو  CSمع متوافقة سريرية سما

ت ساري  ي التأكيد  .(2018وآخرون، (جران السريريللتشخيص الجزيئ

ت نتيجة  CSيكون ما عادةً المتفرقة، الأورام  ت متغايرة جرثومية طفرا ي نوفو دي الزيجو  ،Rauen،& Cotter، Teitellف

Tidyman، (Estep، HRAS 

ي الطريقة  RASبروتين باستخدام جيدًا المدروس الإشارة نقل مسار ه

العصبية.الأمراض من مشتركة مجموعة معًا  RASopathiesتمثل نادرة، تكون 
تتأثرذلك، ومع منخفض؛ الأشقاء على والخطر نوفو، دي طفرة  CSلدى 

هر  ة المظا ة، القحفي ي اللاحق الفشل مع الولادة عند الوزن ارتفاع الوجهي ذلكف

ت معظم  ب من مشتقة  HRASطفرا بهاوترتبط الأ

ب  2وآخرون.جري

ت  ةالكلما الدال

ت  3 | ي-والنمط الطفرا الجين
ت  هريالنمط ارتباطا الظا

ةالوراثة علم  2 | ي الجزيئ

مقدمة 1 |

Machine Translated by Google



(متواصل)

ت  :1الجدول  كوستيلومتلازمة إدارة توصيا

ب  وآخرون.جري 3

الوراثةعلم 

ت بالنسبة  • ب للولادة السابقة للاختبارا ت نتائج بسب ي للتداخل نظرًا الأولى الدرجة من اختبار بمثابة  RASopathiesلوحة اعتبر الصوتية، فوق الموجا هري النمط تقييم على المفروضة والقيود الأعراض ف الظا
ت بواسطة  ب  •الصوتية فوق الموجا ي الاختبار إجراء يج وتوضيحهالتشخيص لتأكيد كوستيلو بمتلازمة سريرياً تشخيصهم تم الذين البالغين عند الجزيئ

ب أو التشخيص  سنة 1العمر حس

ب أمراض متابعة  ة للإدارة فردية رعاية وشدته؛ المرض نوع على بناءً القل ي التخفيف التصحيح/أو التدخل أو الطبي هرياً، حله تم الذي  HCMلمرض بالنسبة الجراح ي استمر ظا ب لأمراض بالنسبة  •التشكيل إعادة أو التكرار مراقبة ف ة القل والأوعي

ي الأخرى الدموية  هرياً حلها تم الت ت انتظام عدم (مثل ظا ب، ضربا ي استمر الرئوي) الصمام تضيق القل هقين المراقبة ف س الذين البالغين أو للمرا ي مرض لديهم لي معروفقلب

ت التوصيا

ب  • ي الوالدين اختبار أخذ يج همية مؤكد غير متغير اكتشاف عند الاعتبار ف أبويةأعراض ظهور أو الأ

ت كرر  • ب التصوير دراسا الحاجةحس

ب بواسطة أشهر)  6إلى  3(من متكرر تقييم  :2-0العمر  ب طبي ب، كهربية تخطيط باستخدام الأطفال قل ي هولتر جهاز باستخدام أشهر  6كل صدى القل ة ف ت انتظام عدم حال ب دقا انتظام عدم أو القل
ت  بضربا القل

ةالوراثة علم  ي الجزيئ

ة الوراثة علم متخصصو يأخذ أن يمكن  ي الطبي ت إجراء الاعتبار ف ي بما إضافية، اختبارا الإكسومواختبار للكروموسوم الدقيقة المصفوفة ذلك ف

تاريخ

ة الوراثة علم مع السنوية المتابعة  •المستمرة: الإدارة  ي للتقييم الطبي ت المستمر الصح ب والإحالا يالتخصص لرعاية الحاجة حس الفرع

ب أمراض  •المستمرة: الإدارة  المعروفة:القل

ة  ب تقييم عامًا):  <) 20البلوغ مرحل ب طبي ب صدى باستخدام القل ب كهربية وتخطيط القل هون نسبة وفحص سنتين، إلى سنة كل القل ت،  5إلى  3كل الد ت مع الدم ضغط وتقييم سنوا ة زيارا ة الصيان ة، الصحي والنظر الروتيني

ي  ة الدموية الأوعية تصوير ف ةالمقطعي التاجي

ة  •التشخيص: عند  ب قسم إلى الإحال ي بالرنين التصوير باستخدام الأعصا ي بالرنين التصوير  •تقريبًا عام مرور وبعد الحياة، من عامين أول خلال ذلك كرر للدماغ. المغناطيس الفقري العمود لأسفل المغناطيس
ت)، لأجسام دقيق تعداد على للحصول بأكمله الفقري للعمود واحدة صورة (مع المربوط للحبل  يواحدة مرة الفقرا ف

ة/ الوظيفة  النفسيةالعصبي

ة. الوالدية الضغوط ومعالجة تقييم  • ب أعراض فحص المحتمل ب إلى الرجوع الوالدين؛ لدى الاكتئا ي الطبي ب النفس الحاجةحس

ت إذا كامل بتحليل متبوعة المشتركة الطفرة لوحة أو  ،HRASتسلسل  سلبيةالمشتركة اللوحة كان

ب عضلة اعتلال الرئوي، الصمام تضيق لخطر: المعرضون  ي القل ت انتظام عدم  ،(HCM)الضخام ب، ضربا ب القل الأبهرتمدد الحاجز، عيو

بعلم  الأعصا

ي مرض يوجد لا  • معروف:قلب

ت  •المستمرة: الإدارة  ي، على التركيز مع متسلسلة سريرية فحوصا ي المش س الأوتار، وردود القدمين، أصابع على والمش ها البول وسل ت من وغير ي السري الحبل مرض علاما ب التدريج السري الحبل تكهف بسب

المربوطالحبل أو 

ي استشارة  •التشخيص: عند  ي فحص مع الوراثة علم ف ت ومراجعة شامل بدن والأسرةوالنمو الولادة بعد وما الولادة قبل ما لحالا

محددةأعراض مخاطر 

ة  •التشخيص: عند  ت إلى الإحال ة خدما ي بما واللغة، للكلام شامل تقييم  •المبكرة. الطفول ت ذلك ف ة المهارا ي النظر  •محدد هو كما العلاج للفم. الحركي س ف ي والعجز اللغة النطق/عجز لعلاج الإشارة لغة تدري الفموي الحرك

ب مع المساعد، أو المعزز التواصل تقييم  • ي الآباء/تدري ي العلاج  •الرعاية مقدم ي العلاج وتقييم المهن ب فحص  •الطبيع ة: للمخاوف بالنسبة  •التوحد طيف اضطرا ة السلوكي ب إلى الإحال ي طبي للتقييم؛ للأطفال نفسان

ي السلوك بتحليل العلاج  .(ABA)التطبيق

ب تقييم عامًا:  20إلى  2من العمر  ب طبي ت  3إلى  2كل القل ب صدى تخطيط باستخدام سنوا ب، وتخطيط القل هولتر القل ي و ة ف ت انتظام عدم بشأن مخاوف وجود حال ب، دقا هون وفحص القل الد
ي الصيام أثناء  ت مع الدم ضغط وتقييم عامًا،  11إلى  9سن بين الأساس ة روتينية زيارا الصحيةللصيان

ة، الإعاقة لخطر: المعرضون  هني والغرامة قصور وتأخر / العظام، وضعف واللغة، الكلام وضعف الذ

ي  ب خطر: ف ي المشتبه الأفراد جميع على يج بمع شامل تقييم إجراء بها مصابون أنهم المعروف أو كوستيلو بمتلازمة إصابتهم ف الطبي

ذُكر

السريريالتخصص 

ت متعددة  RASopathiesلوحة  سلبيًا HRASاختبار كان أو واضح غير التشخيص كان إذا الجينا

ب استشارة  •التشخيص: عند  ب طبي ب، صدى مخطط  •الأطفال قل ب، كهربية مخطط القل هولترمراقبة جهاز القل

(CTA)  ي، الشريان مرض عن المبكر للكشف ي فكر التاج ي بالرنين الأوعية تصوير أو  CTAف ب صدى مخطط كان إذا المغناطيس الأبهرتمدد إلى يشير القل

ت  ة المهارا ة، الحركي ي يالأداء وضعف الإجمال التكيف

ي الاختبار يعد  • ي متخصص بواسطة تنسيقه يتم الذي الجين التشخيصلتأكيد مهمًا أمرًا الوراثة علم ف

بأمراض  القل

تالمربوط، الحبل تكهف، الأول، خياري تشوه الرأس، استسقاء الرأس، ضخامة لخطر: المعرضون  النوبا

مبين
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(متواصل)

(تابع) 1الجدول 

4 ب  وآخرون.جري

المهنيين

ي  ي السكر نقص كان إذا الولادة كحديث مشكلةيمثل الدم ف

ب والعلاج التقييم  •المستمرة: الإدارة  الحاجةحس

ت  •التشخيص: عند  ت (باستخدام النمو قياسا ت بالمتلازمة، الخاصة النمو مخططا ي الفشل لاكتشاف العامة الطول مقابل الوزن ومخططا النمو).تحقيق ف

ت تشجيع  • ة التفاعلا ة الموارد بشأن للوالدين المشورة تقديم  •والطفل. الوالدين بين والعودة") ("الخدمة المتبادل ي ة أو و/الفيدرال ة أو و/الحكومي ي تأخر من يعانون الذين للأطفال المحلي إعاقة النمو/ف

ة هني ذ

ي الفشل لخطر: المعرضون  ي السكر نقص النمو، هرمون نقص القامة، قصر النمو، ف المبكرأو المتأخر البلوغ الدم، ف

ي إلى بالرجوع قم  • ي الجهاز أمراض أخصائ ي الهضم ة ف ت حال ي، المعدي والارتجاع التغذية، صعوبا يء، النمو، وفشل المريئ ي قبل من التغذية تقييم  •والإمساك. والق ي  •التغذية. اختصاص ة ف ت حال صعوبا

ة قم التغذية:  ة قم التغذية، علاج إلى بالإحال ي إلى بالإحال ت لتقييم والحنجرة والأذن الأنف أخصائ ي وفكر والبلع، المص صعوبا ت ف ث خطر وتقييم المرن)، (التنظير والرسوم. البلع دراسا ت حدو الجهاز مضاعفا

ي  ب (مثل التنفس الطموح)الرئوي الالتها

ت التوصيا

الصماءالغدد 

ت توفير  • ت الخدما ة ذا ي الصل ي بما المدرسة ف ت /pt، otاللغة، النطق/علاج ذلك: ف والتنقل،التوجيه خدما

ة الغدة نقص لفحص مجاناً  BP3وFGI وFGI-1 وTSH  4Tعلى الحصول  • ي التقييم  •النمو. هرمون ونقص الدرقي ي بما الغذائ ي -25تركيز ذلك ف ت د فيتامين هيدروكس النمو.وقياسا

ي التمثيل زيادة  والإمساكالراحة أثناء الغذائ

ي/ تنفس

الشائعة.الهواء مجرى مشاكل تقييم  •التشخيص: عند 

ة: للمخاوف بالنسبة  •الثانوية المدرسة بعد للانتقال التخطيط  (BIP) •التدخل خطة  ة السلوكي ب إلى الإحال ي طبي ب  ؛ABAعلاج للتقييم. للأطفال نفسان للمخاوف بالنسبة  (PMT) •الوالدين إدارة على التدري

ة: الاجتماعية/ ة العاطفي ب إلى الإحال ي طبي هتمام إيلاء مع للتقييم، للأطفال نفسان خاصةللقلق، خاص ا

يالجهاز أمراض  الهضم

ت لخطر: المعرضون  ة الشذوذا ي الهيكلي ي، العلوي الهواء مجرى ف ت والسفل س وانقطاع المتكررة، والالتهابا ب والانسدادي، المركزي التنف والرئتينوالقل

هر) يزد

ي أعراض من يعانون الذين السن كبار لدى النوم دراسة  • س بانقطاع توح الانسداديالتنف

ي التقييم  • ي النفس ت  4سن عند العصب ت قبل التقييم إعادة مع المدرسة، دخول أو سنوا ة البرمجة أجل من المدرسة، دخول عند  (IEP)فردية تعليمية خطة وضع  •الكبرى. التحولا ي (بما المناسبة المدرسي ف

ت ذلك  ة المهارا ة الحياتي ت أو و/المحتمل ب عامًا  21سن حتى التعليم ممتدة؛ دراسية سنة الخاص). التعليم تعليما الاقتضاءحس

ت  3و  2سن بين  النمولمراقبة سنوا

ي المعدي الارتجاع تقييم  • ب قبل من به الموصى النحو على المريئ ي. الجهاز طبي ي  •الهضم ة ف ي: معدي ارتجاع وجود حال ي فكر مريئ تحفظية تدابير اتخاذ ف

ت مثل  ة. التعديلا ي فكر الغذائي ي فكر المنشط. الدواء أو البروتون مضخة مثبط باستخدام العلاج ف ب طريق عن التغذية ف ي أنبو ب أو معدي أنف فغر أنبو

ي فكر المعدة.  ة ف ب تضيق بتقييم قم  •الصائم. فغر أو القاع تثني يء البوا النمو لتقييم منتظمة متابعة  •المستمرة: الإدارة أشهر  4إلى  2من العمر عند للق

ي قبل من والعلاج التقييم  •والتغذية والوزن  ت أو النمو لفشل التغذية اختصاص ت التغذية علاج  •التغذية صعوبا التغذية لتحفيز المستمرة التغذية لصعوبا

ي المعدي الارتجاع المتأخرة البداية تقييم  •الفم طريق عن  ي ضع  •المريئ ث اعتبارك ف ت حدو يء مع الخياري) التشوه (مثل عصبية مضاعفا يالق التدريج

ي والعلاج اللغة النطق/علاج طريق عن الدوري التقييم وإعادة المستمر التدخل  •المستمرة: الإدارة  يوالعلاج المهن الطبيع

ب إلى الرجوع  •التشخيص: عند  الصماءالغدد طبي

السريريالتخصص 

ي العلاج المدرسة؛ دخول عند  PMTالتعرض؛ علاج الأسري/السلوك

ي  ي الفشل خطر: ف ب النمو ف ت بسب ب، وتضيق البلع، أو و/التغذية صعوبا ي، المعدي والارتجاع البوا والمريئ

ب  والحنجرةوالأذن الأنف ط

ت إذا  •المعززة أو المساعدة التكنولوجيا  ت ظهر ي سلوكية مشكلا ب المدرسة، ف ي السلوك تحليل إكمال المدرسة على فيج السلوكلإبلاغ  (FBA)الوظيف

ة النمو مراقبة  •المستمرة: الإدارة  ي إلى والإحال ي تباطؤ أو كبير تسارع على للحصول الصماء الغدد أخصائ ت  •الارتفاع سرعة ف ي النمو هرمون تحفيز دراسا ب الت ها يج ي أخذ من وتوجيهها الاعتبار ف

ي قبل  ي الصماء الغدد أخصائ ت مراقبة  •المرضى جميع ف  D Vit OH (25 20>د فيتامين نقص من يعانون الذين للمرضى وحدة  1000-600د3 فيتامين استبدال  •المتأخر أو المبكر البلوغ علاما

مل)بيكوغرام/

مرض
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(تابع) 1الجدول 

(متواصل)

ب 5 وآخرون.جري

ي يبدأ الذي المثانة سرطان  هقةمرحلة ف المرا

ب الأسنان تقويم علاج  • ي اعتبار يمكن  •الحاجة. حس الأسنانصريف لعلاج المخصص الفم واق

ةالرعاية  • التصالحي

ي الفحص  •التشخيص: عند  ي البدن ت  •التفصيل الكلويةالصوتية فوق الموجا

ب قبل من العين فحص  •التشخيص: عند  ي أو الولادة عند الأطفال عيون طبي ة ف ة مرحل ب التدخل  •المبكرة. الطفول الاقتضاءحس

ي  يالعضل الهيكل

ة  •المستمرة: الإدارة  ة المسالك قسم إلى الإحال ي ة، المسالك قسم مع والمتابعة البول ي ب البول ت،  10سن من ابتداءً  •الحاجة. حس الدموية للبيلة سنوي بول تحليل سنوا

المثانةبسرطان المرتبطة 

ب  العيونط

السريريالتخصص 

ي/التنسج خلل الصدر، العمودي، الكاحل لخطر: المعرضون  ي، خلع الورك ب حبال جزئ ت الضيقة، الكع الزنديالانحراف والمرفق، الكتف تقلصا

ي الحول، لخطر: المعرضون  ب تنسج نقص الحول، الانكساري، الخطأ الرأرأة، الجفون، تدل ب ضمور البصري، العص ة البصري، النضج وتأخر القشري البصر ضعف البصري، العص ةالقرني المخروطي

ي والتقييم للرؤية الداعم العلاج  -ذلك بعد سنوياً ثم عامين. أول خلال أشهر  6كل والمتابعة أشهر  6بعد العين فحص  •المستمرة: الإدارة  البصرلضعف الرؤية وموارد المبكر التدخل برامج خلال من الوظيف

هشاشة والجنف الرسغين  ة  •التشخيص: عند والضعف العظام و ب إلى الإحال ة  •الأطفال عظام طبي ي معالج إلى الإحال ي الانحناء اختبار باستخدام الجنف مراقبة  •المستمرة: الإدارة فيزيائ الصور  •الأقل على سنوياً لآدم الأمام

ة  ي) التنسج وخلل العمودي، والكاحل بالجنف، يتعلق فيما الأعراض المثال، سبيل (على السريرية النتائج على اعتمادًا الشعاعي ت  •الورك ة العلاجا ي القياسي (على السريرية النتائج على بناءً الفيزيائيون المعالجون العظام/جراحو يقدمها الت

ب على التشجيع  •العظام) وتقويم والجراحة، التقويم، المثال، سبيل  ي والنشاط القوة تدري ي بالرنين التصوير  •الكسر بالجنف الإصابة من تاريخ لديهم الذين الأفراد لدى الطاقة المزدوجة السينية الأشعة امتصاص قياس  •البدن المغناطيس

ي الجنف عن للكشف بأكمله الفقري للعمود  قبلأو الجديد، القدم تشوه أو السريع، التدريج

ب  الأسنانط

ي  ة، الأورام خطر: ف ي الجلدي التقرن الحليمي ي، الراح ة  •التشخيص: عند الأسود الشواك الأخمص ب إلى الإحال ب الأطفال عند الجلدية الأمراض طبي ة. الأورام تطور مراقبة  •المستمرة: الإدارة الحاجة حس إزالته يمكن الحليمي

ي  ة ف ي الجلدي التقران مراقبة  •الأعراض ظهور حال ي، الراح ي علاج إلى يحتاج وقد الأخمص ة  •موضع س من بالحماية التوصي ت واتخاذ الشم ب اللازمة الاحتياطا الحرارةدرجة ارتفاع لتجن

الجلديةالأمراض 

ي الإجراء  الفقريللعمود الجراح

ي: بما الإصابة لخطر المعرضون  ة والساركوما الحميدة، الأورام يل ة، المخططة العضلي ة، وسرطان الجنيني ي والورم المثان ي الأروم ت.  10من أقل كان إذا  •التشخيص: عند العصب ت سنوا والحوض للبطن الصوتية فوق الموجا

ت كرر  •المستمرة: الإدارة  ت.  10-8سن حتى أشهر  3كل والحوض للبطن الصوتية فوق الموجا ت.  10سن من السنوي البول تحليل  •سنوا ة قم سنوا ي المثانة سرطان لتقييم بالإحال ت ف التحقق  •مستمرة دموية بيلة حالا

ث للورم المبررة غير الأعراض من  يالخبي الأساس

البلوغمرحلة 

ت التوصيا

الأورامعلم 

ب، أمراض متابعة  •المستمرة: الإدارة  ت على التكرار يعتمد القل بالرنين التصوير  •الارتجاع أعراض إدارة تقييم/ •السابقة التشخيصا

ي  ي للدماغ المغناطيس ة ف Iخياري أعراض ظهور حال

الميناوتآكل الأسنان، وصرير المتصالبة، والعضة الإطباق، وسوء الأسنان، بزوغ تأخر لخطر: المعرضون 

ي  ة الخصية خطر: ف ت أو الخفي ي والجزر الكلى، وتشوه الشفوية، الشذوذا ي، المثان ي، والفتق الحالب ة الإرب الانتقاليةوالخلي

ب مع للأسنان شامل تقييم  •التشخيص: عند  ب أو الأطفال أسنان طبي عامأسنان طبي

ي  يالبول التناسل

ي غير العمق وإدراك  ي  •الطبيع ة ف ت وجود حال ها ي تشو ب ف بالرنين تصوير إجراء يتم البصري، العص
ي  تعن للكشف للدماغ المغناطيس ها التشو

ي النظر  •للأسنان. المناسبة المنتظمة النظافة  •المستمرة: الإدارة  ي الفلورايد استخدام ف التسوسلتقليل الإضاف
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ت من  ي الحمض تتضمن  CSلـ المسببة  HRASجين طفرا يجلايسين الأمين ف

هري النمط عن الإبلاغ تم  ي الوخيم الظا  ،p.G12C،p.G12Dباستخدام الولادة لحديث

ي  13أو  12المركز  جليكاين Gripp, & Church (Sol-HRAS .(2009ف

(تابع) 1الجدول 

ب  ي الانصبا ت والتأموري الجنب ها وآخرون،(كير الرئة وتشو

هري نمط الأفراد لدى يكون وقد  أ .(2(الشكل شدة أكثر ظا

هارتونجالمظهري العرض على البديل الربط تأثير  <TG c.35_36GC (p.G12V)طفرة عن الناتج النمط أظهر  )

اعتدالاأكثر طفرة مع  p.G13Cطفرة تترافق قد  .(2017وآخرون، 

ت  ي ذكر الخبيثةالأورام من أعلى معدل الطفرة لهذه يكون قد  .CSف

ت  ي عادي غير مريض على تعتمد وظيفية دراسا ة من يعان مميتةغير حال

ت بين من  ب شيوعًا، الأقل الطفرا  p.E63_D69dupHRASأسبا

ت  و ،p.A146V، p.K117R، p.T58Iالنادرة  HRASخطأ طفرا

ي  .(p.G12A 1(شكل  ة الطفرة ه ة الخاطئ ي شيوعًاالأكثر الثان

ب، كويزادا  ;2005 ش سول  ؛2007وجري ب، تشير ة .(2009وجري مفصل

ة أقل تكون أن إلى الوجه ملامح تميل  .(2015ويو، لين،  منيعانون الذين الأفراد لدى خشون

هري بالنمط الطفرة هذه ترتبط لذلك، ونتيجة  ي CSالظا الكلاسيك

س ضيق عن فضلاً   al.,et (Aokiالمبكرة الوفاة إلى يؤدي الذي التنف

 Wang,Xu, 2013; al., et (Lorenzبالأورام الإصابة خطر وانخفاض التغذية مشاكل 

ب ما  ت من  ٪80من يقر وك p.G12Sخطأ تغيير إلى تؤدي الطفرا

ي التشخيص  :2الجدول  كوستيلولمتلازمة التفريق

ب عضلة باعتلال الطفرة ترتبط  ت انتظام وعدم الشديد القل ب،دقا القل

ش سول  ب، تشير ب  ؛2009وجري .(2011وآخرون، جري

هري النمط  هن الظا ة إعاقة مع المو هني أقلأخف، ذ

ة  ت سلسل ي .(2006وآخرون، ستينسل (فان /MAPK RASإشارا تقريب

ت  ي  p.G12Eالضائعة والطفرا ب عضلة اعتلال إلى تؤدي الت الحاد،القل

p.G12Vخطأ  .(2014وآخرون، ويفر  ؛2008وآخرون، لو  ;2006

هري النمط  ب أطول، بمكانة يتميز الظا الورم أو الخبيثة بالأورام الإصابة خطر وانخفاض الزندي المعصم انحراف وغيا

ي  ؛2(الشكل الحليم

ب  6وآخرون.جري

متلازمة

ث، الوجه  ة، الجبهة التباعد، فرط الرأس، ضخامة المثل ي التوتر.نقص التصبغ، فرط الجاف، الجلد الأكزيما، القامة، قصر المتناثر، الرقيق الشعر العال

ويليامزمتلازمة 

ي الصمم  ي، الحس ت العصب ها التوصيل.تشو

من قدر أقصى لتحقيق العظام علاج  •أشهر  6من بدلاً أشهر  3كل ذلك إجراء يتم  -بانتظام الأسنان تنظيف  •العظام كثافة مراقبة  •

ت  •والوظيفة الحركة  ة للصحة منتظم تقييم  •المنتظمة الرؤية العين / فحوصا ةللرعاية التخطيط  •العقلي المستقبلي

ت العريض، الأنف جسر المجعد، الشعر الشقوق،  ة، الطيا ت القامة، قصر الصدر، تشوه  ،HCM، PVSالمفوقي ي التأخر التوتر، نقص التغذية، صعوبا ي.العصب المعرف

ي، الرئة تضيق الإيلاستين، الشرايين اعتلال  فوق الأبهر تضيق المحيط

الدم.كالسيوم فرط فريدة، شخصية خصائص الصمام، 

ة اللسان ، ضخامة الأذن ، حفر تجاعيد /  ت سرية ، قيل ها تضخم كلوية ، تشو

ي. نصف

ت التوصيا

ة، أقل الوجه ملامح  ي التأخر من أعلى ونسبة خشون ي، المعرف العصب

ت،  ي، الشامة وتشكل والنوبا ي الشعري، والتقرن التدريج المفرزية،والحمام

نونانمتلازمة 

ب متلازمة  والجلدوالوجه القل

ت  سابقًا)ليوبارد (متلازمة النمشا

المتساقطالشعر مع نونان متلازمة 

النمو.وتأخر الأحشاء، تضخم 

التوتر.نقص الخشنة، الوجه ملامح 

ة الشقوق التباعد، فرط  ة الجفني ي الأسفل، إلى المائل قصر الجفون، تدل

ة، الرأس ضخامة القامة،  وبعضها التوتر، نقص  ،ASD، HCM، PVSالنسبي

ي تأخر مع  ي.معرف عصب

المتعددةنونان متلازمة 

ي  –سمبسون متلازمة  بهمل –جولاب

ة مرحلة بعد  ة، أقل الوجه ملامح تكون الطفول الصمام تنسج وخلل خشون

ي. التاج

ي ناعمة، بشرة كبير، فم مع ممتلئة شفاه خشنة، وجه ملامح  تراخ

ت التوتر، نقص الأربطة،  ي صعوبا التغذية.ف

ت  CSمع المشتركة الميزا

ي السكر نقص الخشنة، الوجه ملامح الولادة، عند العملقة  ي الأطفال عند الدم ف الجنينية.الأورام التوتر، نقص الأحشاء، تضخم  ،HCMالولادة، حديث

ب  ي.حسا تعريف

ت اللسان، ضخامة  الأصابع.كثرة المشقوقة، الشفة الكلوية، الشذوذا

ت  الليزوزوميةتخزين اضطرابا

ت  ،HCM، PVSالتباعد، فرط القامة، قصر  ها ي.التأخر مع وبعضها التوتر، نقص التوصيل، تشو المعرف

السريريالتخصص 

ة، أقل الوجه ملامح  وملامح الشديدة، التغذية لمشاكل أقل ونسبة خشون

ي للتأخر أقل ونسبة أقل، جلدية  ي.المعرف العصب

ت  ومتكررةمتعددة جلدية تصبغا

ث-متلازمة  فيدمانبيكوي

ي حيوية كيمياء على يحتوي لا  والبولالمصل ف

ت  CSمع الاختلافا

Hypertelorism ،  الهابطالجفن

الخشنة,الوجه ملامح العملقة, 
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الخبيثةالأورام معدل ارتفاع 

ي، الورم أو الخبيثة بالأورام الإصابة خطر انخفاض مع اعتدالاً أكثر أعراض  بالقامة، وطول الحليم وغيا

E63_D69dup.ص ة إعاقة  -اعتدالاً أكثر أعراض  هني بالأورامالإصابة خطر وانخفاض أقل، تغذية ومشاكل أخف، ذ

هري النمط  ي الشديد الظا ب عضلة اعتلال  -الولادة لحديث ب الشديد، القل ي والانصبا ت والتأموري، الجنب ها الرئةوتشو

V21G.ص

ةأقل تكون أن إلى الوجه ملامح تميل  ص.P641Aخشون

ت  ة الميزا CSلالكلاسيكي

G12A.ص

HRASطفرة 

K22Q.ص

E63K.ص

ت  ة السما ي الاعتلال إلى بالإضافة  CSلـ الكلاسيكي يالعضل الخلق

ت  ة السما ي الاعتلال إلى بالإضافة  CSلـ الكلاسيكي يالعضل الخلق

C21G.ص

D06G.ص هري النمط  تانتقال مع عنه الإبلاغ تم  -اعتدالا الأكثر الظا الأمها

R711K.ص ةأقل تكون أن إلى الوجه ملامح تميل  خشون

رقيق.شعر عن أيضًا الإبلاغ تم 

ي الزندي المعصم انحراف  CSالكلاسيك

ب عضلة اعتلال  ت انتظام وعدم الشديد القل ب دقا س. ضيق وكذلك القل ة التنف عادةقاتل

V641A.ص

T641A.ص

هري النمط  ي الشديد الظا ب عضلة اعتلال  -الولادة لحديث ب الشديد، القل ي والانصبا ت والتأموري، الجنب ها الرئةوتشو

C31G.ص

ي طفيفة إصابة  -اعتدالا أكثر أعراض  ومتناثر ،الرأس صغر اعتدالا. أكثر نمو وتقييد والمفاصل الجلد ف

D21G.ص

هري النمط  السريريالظا

V06G.ص

ةأقل تكون أن إلى الوجه ملامح تميل  خشون

ةأقل تكون أن إلى الوجه ملامح تميل  خشون

S21G.ص

I85T.ص

ة عن الإبلاغ تم  ي فقط واحدة حال ه رضيعوفاة و

 p.G12SHRASمتخالف خطأ 

للفردصور  1الشكل 

سنة 15(د) سنة ونصف 

شيوعاالأكثر مع الذكور 

ت  :3الجدول  ي النمط بين الارتباطا هري والنمط الوراث ي الظا كوستيلومتلازمة ف

وأربعة(ج) العمر من ونصف سنة 

يالملون الشكل على الاطلاع [يمكن  ف

ي  al., et (Gripp ،(2015العدوى انتقال  الوحيدالفرد عنها أبلغ حين ف

ي  HRASمع  ي  p.G60Vتوف ة ف ة مرحل  al.، et (Gripp.(2017الطفول

ب)أشهر  5عمر إلى (أ) الولادة منذ  )

هري بنمط  p.G60Dيرتبط  عامبشكل اعتدالاً أكثر وأبوي ظا

ملامحهتطور يصور 

ي بسيط تورط  HRASاعتدالاً. أكثر نمو وتقييد والمفاصل الجلد ف

هري النمط  ي الظا ي. القحف الرقمهذا الوجه

ي بعرض  p.A146Tارتبط  إلىأدى مما اعتدالاً أكثر تقديم

الكلاسيكيةكوستيلو متلازمة 

p.A146P  ب  ؛2016وآخرون، (تشيو  .(HRAS2006وآخرون، كير  ؛2008وآخرون، جري

ي  ي النظر ينبغ المصابةالأجنة عند  CSلـ الولادة قبل ما تشخيص ف

توضحالصور طفره. 

هـ) العمر  (و)عامًا  23و (

wileyonlinelibrary.com]

ي (بما القفوية الشفافية زيادة  ب ورم ذلك ف ي) رط اعتلال أو للرسغين الزندي الانحراف أو المتعدد السلى موه أو كيس

ب عضلة  ي القل ت انتظام عدم أو الضخام ب دقا ي القل  al.، et (Lin ؛Gripp، & Quezada 2009؛2007الجنين

ب 7 وآخرون.جري

الولادةقبل ما نتائج  4 |
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ت نتائج تتداخل  ت مع الصوتية فوق الموجا هميةيؤكد مما  ،NSأو فلورية الكلورية الكربون مركبا الأ

ي الفشل مع يتناقض الذي العمري العمر  النمووتأخر النمو ف

ت من  الجزيئية.الاختبارا

مزمنأو مزمن بمرض مصابون منهم العديد أن إلى عامًا)  < 18فقط فردًا  13يشير 

ت من يعانون الذين الأفراد صور  :2الشكل  ي نادرة ضائعة طفرا .HRASف

ش دن فان  ت انتظام عدم  .(2002وآخرون، بو ب ضربا ي القل CSبـ ما حد إلى خاص الجنين

ت شكل  ي وشديد نادر ممي ي الشكل إلى الولادة، لحديث هد الذي  HCMمن المعتدل إلى الخفيف النموذج ي شو ف

ي -al.، et Wright (Burkitt ؛al.، et Lorenz 2012 .(2012الأغلبية  ت جمع يتعين يزال لا حين ف ي التاريخ بيانا الطبيع

الطويل،المدى على 

ب وتشمل  ب العيو ي، الحاجز عي ت البطين ها ي،الصمام وتشو التاج

ي، الشريان  ة والقناة الأورط كورو-الأبهر. جذر وتمدد المفتوحة، الشرياني

س،  يا، روبرت ث  .(2011وآخرون، لين  ؛2015وتارتال تقريبًا، %60بنسبة  HCMيحد

أوالأيسر البطين مع المركز، متحد أو حاجز متماثل/غير الكأس يكون أن يمكن 

ب عامًا  26العمر من يبلغ رجل  ي ضائعة بطفرة مصا  p.G13Dف

HRAS  على الملون الشكل على الاطلاع [يمكن
wileyonlinelibrary.com]

ب الولادة  ت بسب أوالسوائل، تعدد أو الجنين، نمو فرط مضاعفا

ب لا  ،PVSمع  تدخل.أي المتوسط إلى الخفيف الانسداد يتطل

ت  ب أمراض الدم. ضغط ارتفاع أو و/إيقاعا ة القل ي الدموية والأوعي الرئيسيةه

ي  ؛2009وآخرون، (لين الجنين ضائقة  ث  ؛2009وآخرون، بيكيون .(2009وآخرون، سمي

ث ما غالبًا  .(2011وآخرون، لين  ؛2018وآخرون،  ت انتظام عدم يحد ب دقا ي القل العائدغير الأذين

ث،  ش دن فان  ؛2009وفخور، بودرازا، سمي ي- .(2002وآخرون، بو بول

ت بالرئتين مصحوباً يكون وقد  الصماميةوفوق الصمامية تح

ب أمراض  ة القل ي موجودة الدموية والأوعي ي بما الأفراد من  ٪85ف الدمضغط فرط ذلك ف

ت انتظام عدم بأنها عادة تتميز  ب دقا ي القل ،(NRAT)العائد غير الأذين

ث  ؛2014وآخرون، مايرز  ؛2009وآخرون، (لين الجنين بلع  ؛2009وآخرون، سمي

الولادةقبل وما الجنين خصائص من العديد وانخماص. طويلة عظام 

ت عن الإبلاغ تم  ي شاذة حالا ي الناري الشريان ف ت ف التشريح،عينا

ي ربعهم وكان  ،(٪37)شرس تضخم  .(2011وآخرون، (لين حل حتى أو تحسن  (٪14)صغير وجزء مستقر، مرض من يعان

هر  ي الشريان بمرض يتظا ي التنسج وخلل المبكر التاج ي العضل ي الليف  al.، et (Kerr ؛al.، et Lin 2006.(2011التاج

ب، كويزادا  ؛2009وآخرون، (لين الولادة بعد  ث  ؛2007وجري ؛2009وآخرون، سمي

هو  ب أمراض من  %75يمثل ما و ة القل فرط- .(2011وآخرون، (لين الدموية والأوعي

منالسريري المسار يختلف  .(2011وآخرون، (لين البطينين تورط 

ي الأبهري الصمام الأبهر، تضيق أو سماكة  تضيقالشرف، ثنائ

ي ( أ )  ت  3العمر من يبلغ صب ي سنوا ضائعة طفرة من يعان

p.F156L HRAS  ت. متغايرة ب ) الزيجو  3العمر من تبلغ فتاة ( 
ت  ي ضائعة بطفرة مصابة سنوا ي (ج)  p.Q22K. HRASف يبلغ صب

ي ونصف أعوام ثلاثة العمر من  ي ضائعة طفرة من يعان  .p.G12Aف
HRAS  ( د ) س العمر من تبلغ فتاة ت خم ي ونصف سنوا من تعان

ي ضائعة طفرة  هـ )  p.G12C. HRASف  6العمر من تبلغ فتاة ( 
ت  ت. متغايرة  p.G13C HRASضائعة بطفرة مصابة سنوا الزيجو

(F)

المبكرةالولادة إلى الحاجة وكذلك شائعًا، أمرًا المبكر المخاض يعد  .(2014وآخرون، (مايرز 

هم تتراوح مريضًا  146متابعة  (مععامًا  40إلى واحد شهر من أعمار

ب  ي الحاجز عيو نادرةأخرى  .(٪7-5)شائعة غير  (ASD)الأذين

هم  ي مسا ت بالأمراض الإصابة ف ي والوفيا ت ف ب،الحياة من الأولى السنوا (جيل

ي تشخيصه يتم  .٪70بنسبة يتحلل أو مستقرًا ويكون العمر من الأولى السنة ف

ي الحجرة. مزدوج الأيمن والبطين تضيق،  المرضىمعظم ف

ب عضلة اعتلال  ي القل ب  ،(HCM)الغذائ ب عيو ة القل خلل ،(CHD)الخلقي

ت انتظام عدم  ب دقا ي القل ت انتظام عدم أو الرحم، خارج الأذين ب دقا ي القل (ليفينالفوضوي أو البؤر، متعدد الأذين

ي السلى موه يوجد  بانخفاضمرتبطًا يكون وقد  ٪70من أكثر ف

ت نتائج تشمل قد  البطين،تضخم الرأس، ضخامة الصوتية فوق الموجا

ت انتظام عدم يعد  ب ضربا ي القل ي جدًا شائعًا الأذين هد  ،CSمرض ف ي ويشا و ،٪50من أكثر ف

ب أمراض على التعرف يتم  ة القل ي التاجي  (PVS)الرئوي الصمام تضيق  .(2011وآخرون، (لين الأفراد من  ٪45ف

ب أمراض أكثر هو  ة القل (٪20-15)شيوعًا التاجي

ش دن فان  الحمل.أثناء الحجم كبيرة تكون أن إلى  CSبـ المصابة الأجنة تميل  .(2002وآخرون، بو

8 ب  وآخرون.جري

ب أمراض  5 | ة القل الدمويةوالأوعي
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ث  هوبكنز البلوغ عند كاملة بجمل التحد و (2010وآخرون، (

ث  ت انتظام عدم يحد ب ضربا ي القل ي الأذين ت ف ي الرجفان أي لاحق، وق والرفرفةالأذين

ب أو التشخيص عند  ب من يكون قد لأنه نظرًا واحدة. سنة عمر حس ي مؤكد بشكل المربوط الحبل تحديد الصع ف

ت  ب التصوير، دراسا ب للاشتباه مرتفع مؤشر هناك يظل أن فيج الأعراض.عليهم تظهر الذين الأفراد فحص ويج

ت.  ها ي الجهاز نتائج تشمل تشو ي المركزي العصب المطلقةالهيكل

ي  NRATبـ العلاج تظهر أن المرجح ومن  ة ف ة، مرحل ي المتكررة المراقبة فإن لذا الطفول مناسبة. الحياة من عامين أول ف

ي التقييم إعادة  ت ف مبكروق

ي ملحوظًا تقدمًا يظهر أو الأعراض من عرض هو النخاع تكهف  الصورة.ف

ي يعزى  ة الحفرة تنسج نقص إلى الأول المقام ف ة الخلفي طبيعيةخلفية وجود من الرغم على العظمي

ث  ة الإعاقة تحد هني ي لدى الذ  AxelradCS)مرض من يعانون الذين الأفراد من  %80حوال

هم  ب تسا ة العواق ي المنطقي وتطورالجنف تطور ف

ي الفقري العمود من الفقري العمود مستوى  ببشكل التأكد إلى وصولا العنق مناس

ت تكشف  .(2005 ت الموحدة التقييما ة اللغوية القدرا ي الشامل (أكسلراد المتوسط إلى الخفيف الإعاقة نطاق ف

ةاللغة فهم من الرغم على  ،(2013وآخرون، شوارتز  ؛2009وآخرون،  الوظيفي

أفضلإدراك لديهم  p.G13Cضائعة طفرة لديهم الذين الأفراد أن 

ي  ي السكر نقص تقييم إلى يدفع أن ينبغ الدم.ف

ت  .(2011 ي التدفق انسداد معالجة تم بالحاجزالشديد الخارج

ش الحياة طوال الشعور يبرر ما هناك  وباختصار  .(2011وآخرون، (غير

CS.  ب صدى تخطيط التقييم يشمل ب.كهربية وتخطيط  ،(ECHO)القل القل

ها HCMكان إذا ما عن القليل سوى يُعرف لا ضروريا. يكون ما نادرا  وغير

يغير السائل المتوسط. إلى المتوسط من منخفضًا أداءً تظهر  10 اللفظ

ب، الحياة  ي، (غري ت حل مع النطق بداية تتزامن ما غالبًا  .(2011وآخرون، ستابل وتحمل المبكرة التغذية مشكلا

ت  ت الحركة النطق/ضعف يستمر  Lin, & (Gripp .(2012الفم طريق عن الرضعا الرغم على  ،(2005وآخرون، (واي

ة أن من  علىقادرون الأفراد غالبي

ة، الرأس ضخامة أو  ي والازدحام البطين، وتوسع النسبي ة الحفرة ف ي الخلفي ي بما شديدة تكون قد الت معايير لتلبية يكف

&أرفيلر، شاتيل، (ديلرو، ووكر داندي تشوه ونادرًا  ،1الخياري التشوه 

ي الإصلاح  ب لأمراض الجراح ة القل ب الصغار، الأطفال عند التاجي ب دوري تقييم لإعادة يخضع أن يج من السيارة لقل

ب قبل  ب. طبي ت  al.، et (Estep ؛al.، et Lin 2006 (2011الدم ضغط ارتفاع القل ئ والمو ب المفاج المفترض) (القل

س  والمؤيدةالمكتسبة للمخاطر نظرا  al.، et (Lin .(2011المألوف غير من لي

ت  ث الأولى الكلما والثانيةالأولى السنة بين عادة تحد

ي ذلك، عن الإبلاغ تم  ت انتظام عدم أن يبدو حين ف ب ضربا ي القل نادر.البطين

ي  ت، ف ب. جراحة استشارة إلى الإشارة تتم الدراسا هذا الأعصا إلىيؤدي ما غالبا و

ي الدماغ حجم  ي من مزيج  .(2015وآخرون، (كالاندريلل يالطفول النموذج

ب، هوبكنز، كاتزنشتاين، شوارتز، أكسلراد،  ؛2009وآخرون،  ؛2011وجري

ت بنجاح الإشارة لغة الأفراد بعض يتعلم  وآخرون،(واي

ي  ت تمل ها ة التشو ة، مرحل ت تحديد مع الطفول ب زمنية فترا ي العمر حس ة ف ب أمراض وجود عدم حال ة القل والأوعي

يعامل- .(1(الجدول الدموية 

المخروط.مستوى 

HCMهولتر. مراقبة أو بعد عن المستمر والقياس  ،(ECG)التصوير 

ي الأداء  ي الطبيع ب، ،2009 ؛2011وآخرون، (أكسلراد والتكيف جري

س مما مون  ي ينعك ت ف ي الأدبيا ي يشتبه أن وينبغ يءكل ف ش

ي الازدحام  .(2009 ة الحفرة ف ة-اللوزتين وفتق الخلفي المخيخي

ي الجهاز إدارة تعتبر  ي العصب بقسم إلى الإحالة ويتم الحياة مدى  CSمرض ف الأعصا

ب عضلة مرض يتطور أن يمكن  ي القل معالأفراد جميع أكبر. سن ف

ب،  ب،  ؛2003لاكوم ب  ؛2010ودوبينز، دويل، هوبكنز، جري ب  ؛2006ولين، جري ي  .(2012ولين، جري هذه أن حين ف

ي موجودة تكون قد النتائج  ت ف مبكروق

ي السكر نقص  السنكبار لدى النمو هرمون بنقص المرتبط الدم ف

ة النتائج وصف يتم لم  ة المدى طويل ة لعملي ي جراحي ب ولكن  ،CSف ي تؤخذ أن يج ت معدل ارتفاع الاعتبار ف الوفيا

ة  المصاحبة.بالأمراض المرتبطة الجراحي

ي مهم  ت تحتاج  .(1(الجدول التشخيص ف ة السريرية الاختبارا ت على التركيز إلى التسلسلي ها ي بما المشية تشو ذلك ف

ي  ها الوترية، الفعل وردود القدمين، أصابع على المش ت من وغير ي. السري الحبل مرض علاما  Chiariعندما التدريج

أوتشوه أنا 

ي التنسج خلل  ي وأوتار البصري، الورك القدمأو واليد الضيقة، العقب

ة، قوة الاستدلال يعتبر  ث نسبي ي يقع حي ي الأفراد من  %20حوال ي المنخفض، المتوسط النطاق ف الاستدلال أن حين ف

ي  يوالبصري اللفظ المكان

ها. إعادة  ت تشير تصوير ة البيانا ي ذلكيفعلون قد  CSمرض من يعانون الذين الأفراد من العديد أن إلى الأول

هم مما التدفق،  ي يسا ت تضخم ف النخاع.تكهف وتكوين البطينا

ي الحال هو كما معهم التعامل ويتم  (2006وآخرون،  ت لظهور معين عمر أو نوع يوجد لا السكان. عموم ف هو النوبا

ب السائد.  ي السكر نقص خطر بسب أو al.، et (Gripp (2015الصغار الرضع عند الإنسولين نقص عن الناتج الدم ف

ة، الحفرة عن الضغط تخفيف  الضغطتكرار وأحياناً الخلفي

ي  ي تقع وأغلبها  .(2009وآخرون، سيزارين متوسط،إلى خفيف نطاق ف

ة الحفرة حجم انخفاض مع الزائد بالنمو مدفوعة  HRASطفرة وربما الدماغ نمو  المتغير الجمجمة وشكل المخيخي

ب  ه لـيؤ

ب  ب أمراض انتشار معدل ارتفاع بسب ة القل عاجلاالدموية، والأوعي

CS،  لديهم الذين أولئك حتىECHO  ي لهخضعوا أو سابق طبيع

ي،  .(2011وآخرون، ستابل

ب الأفراد  يًا الواضح غير من  .(2010وآخرون، (غري ت إذا ما حال تقدميةكان

ت  HCMعلاج يتضمن  ت معدل لتقليل طبية علاجا ب ضربا والقل

ت  ها ب تشو ة القل ة، الدموية والأوعي ي مع HCMوفحص العدوان

ي أفضل يكون قد  ت ف يالتعبيرية اللغة المألوفة. البيئا ه

ي  ة ف ة، مرحل ي الازدحام التقدم. يمكنهم الطفول ة الحفرة ف الأقلعلى متساوي الخلفي

ب المضاد التقليدي العلاج يعتبر العضل. استئصال  ي قبل من  NRATsلـ النظم لاضطرا ة الفيزيولوجيا أخصائ الكهربي

ي فعالاً للأطفال   & 2nd.، Dick ؛Fenrich، & Friedman، Kertesz، Salerno، 2001 .(2004المرضى معظم ف

Serwer، Law، Fischbach، (Bradley،  ي التصحيح ب لأمراض الجراح ة القل هوالتاجي

ي السائل إعاقة إلى العظمى الثقبة عبر المرور يؤدي أن يمكن  يالشوك المخيخ

ة النتائج  ةالهيكلية وتشمل شائعة العصبي والوظيفي

ب،  ت (غري ت  ،(2000وفيغيروا، نيكلسون، جونيور، سكو الجديدةالصرع نوبا

ت ستة على تحتوي  ة، فقرا ي، قطني ب المهم من وبالتال هاحسا عدد

ي الجهاز أعراض إلى النخاع تكهف يؤدي قد  ي العصب ي. غير الإحساس أو الألم أو الضعف مثل المحيط الحبل الطبيع

ملاءمةأكثر المربوط 

ت  ي المهارا ت ه ي. الضعف مجالا الأوليةالأدلة وتشير النسب

ت  ها ة. التشو ث الموضعي ت تحد Kerr)حدوثها زيادة مع النوبا

عصبيةأمراض من بها يرتبط وما المربوط الحبل أو النخاع، تكهف أو الأول، الخياري التشوه 

ي التدفق انسداد  ت وفقًا الخارج ش المنشورة للإرشادا وآخرون،(غير

ب  ي الجزء تصوير المربوط، بالحبل المتعلقة للمخاوف بالنسبة  .(2010وآخرون، (غري الفقريالعمود من السفل

ب ما مع  كلمن وواحدًا شديدًا، ضعفًا يظهر خمسة كل من واحد من يقر

ة اللوزتين فتق   ،Miller،& Kaplan، Hordoخياري تكوين سوء شكل على شديدًا يكون عندما يظهر الذي المخيخي

Paquin، 2015؛ al.، et (Calandrelli 1 

ي تأخرًا يظهرون  CSمن يعانون الذين الأفراد معظم  اللغةالكلام / ف

ب أمراض استشارة إلى الإشارة تتم  المرضتشخيص عند الأطفال عند القل

ECHO  ،GCEي الشريان ومرض و هون واعتلال المبكر، التاج الدمضغط وارتفاع الد

ب 9 وآخرون.جري

ةالنتائج  6 | العصبي

ة الوظيفة  7 | ةالمعرفي العصبي
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ةالوظيفة  السلوكي
ة  8 | ة، الاجتماعي ووالعاطفي

الصماءالغدد نتائج  9 |

ب  10وآخرون.جري

ة  يني النموهرمون نقص  ،(2015وآخرون، شيفيلد  ؛2005وآخرون، (ألكسندر الأنسول

ي عادة المدرسة،  ت وضع ف ة المهارا ي الأطفال  .(1(الجدول الحياتي ت ف المتحدةالولايا

ي التقييم يعد  ي النفس ثصعبًا، أمرًا للانتباه العصب حي

ت تقع  ي عمومًا المهارا ة ف ث. الصف حتى الأطفال رياض مرحل كوم-القراءة الثال

ة، القدرة  هقة. المدرسة يجدون أنهم إلى يشير مما الطبيعي قلقمر

ب  ؛2006وآخرون،  ي  ؛2010وآخرون، جري ت تنخفض  .(2003وآخرون، كوام ت بمرور والتهيج المبكرة التغذية صعوبا الوق

ت  .(2005وآخرون، (واي

ت  المساعدةالتكنولوجيا وتقييم النطق لعلاج توصيا

ي  الجودة.تقييم إكمال أيضًا وينبغ

ي. ضعف هناك أن يبدو  ي العجز تتميز نسب الدقيقالحرك

إطعام،على والقدرة كبالغين، الاستقلال من محدودة درجة تحقيق 

ث. بين وخاصة القوة،  ي تقدمهم مع مميزة بشخصية الأفراد يتمتع الإنا ي بما السن، ف الدعابةوروح القبول ذلك ف

الكلامإلى الأرجح على ذلك ويرجع اللغة، فهم من أسوأ تكون ما عادة 

ت تميل تسيير.  ة المهارا ي أفضل، بشكل التطور إلى الاجتماعي ةالممارسة أن حين ف العملي

ب  ي العلاج وأثناء الولادة بعد مباشرة الفحص إجراء يج المستمرالطب

هقًا.طبيًا المعقد الطفل يكون أن يمكن  مر

س، (غانز، الإعاقة ذوي الأشخاص بين التواصل  وسيمبسون،جودوين، لوند، ديفي

هم تقل الذين الأطفال من العديد يظهر  ت  4عن أعمار ب مرتفعة أعراض أيضًا سنوا  al., et ،(2014التوحد طيف لاضطرا

(Adviento  أنهمن الرغم على

ت. قوائم مثل  ة البصرية الذاكرة تتراوح الكلما إلىخفيفة من المكاني

ة من يخرجون قد سنًا الأكبر الأطفال كان إذا ما الواضح غير من  التوحدتشبه حال

مميزونأنهم على  CSمرض من يعانون الذين الصغار والأطفال الرضع وصف تم 

ت على بناءً  ةالكلمة إلى الأفراد معظم يصل الموحدة، الاختبارا الأساسي

ي بما المشاكل،  ي والقلق الانفصال قلق ذلك ف (أكسلرادالمدرس

الإدارةمثل تعقيدًا الأكثر المهام إكمال على قادرين غير معظمهم 

ب  ة عينة ديسيلتر ملجم/ 50يكون أن يج الأنسولين،النمو، هرمون (الجلوكوز، تشخيصي

ي  ي تقييمها ينبغ ي الأطفال ف ب قد المدرسة. سن ف الأطفاليستجي

ت تميل  ت حل مهارا ي المشكلا ت ف ة الرياضيا أقلتكون أن إلى المسبق والفهم التطبيقي

ل-متعدد من الاختيار باستخدام أفضل بشكل المعرفة تقييم ويمكن الحصير، 

ت  ب،نيكلسون، جليدين، أكسلراد،  ؛2014وآخرون، (ألفيري ذكر وجري

ي صعوبة المشاركون واجه  ت فهم ف الأبوينالمهمة. توجيها

ة إدارة  ب أو الرضع محددة. طبي ي الشبا قبلالأحيان من كثير ف

ب وتتفاقم الأفراد معظم  ت بسب ةاليد شذوذا الموضعي

ت المساعدة من قدر بأقل ملابسها وارتداء نظيفة،  ،(2005وآخرون، (واي

س، راوين، برار، غيج، (بيزاوي،  وصفهايتم ما وغالباً  (2018واي

ذلكيفعل قد المساعد الاتصال جهاز كان إذا ما لتحديد 

ت تشمل  ي الشائعة الصماء الغدد اعتلالا ينية فرط  CSمرض ف الوليدية،الأنسول

ت، شتاين،  ؛2004وفيلجوين، (جريغرسين  &ويكسبيرج، دانمان، ليجول

ب  ي الاستدعاء ذاكرة الشامل . التطور مع يتناس ياللفظ ه

ت تميل  ة الحياة مهارا العظام.اعتلال إلى جزئيًا ذلك ويرجع أضعف، تكون أن إلى اليومي

س، الحساسية ومفرط الانفعال، وسريع منعزل،  هو للم مصاحبًايكون قد ما و

ي يظهر  مثلخفيفة سلوكية مشاكل الأفراد نصف حوال

ي كال رعاية  ب الأولى. السنة ف ت تكون أن يج ي السكر مستويا ديسيلترملجم/ 70من أقل الدم ف

ي خطورة أكثر مشاكل من يعانون الذين الأطفال تعليم يمكن  .(2012 الإشارةالنطق ف

ي الجلوكوز نسبة انخفاض مع إرساله يتم  ب الدم ف الأعراضتظهر وقد النمو هرمون نقص بسب

هوبكنز المال  .(2010وآخرون، (

يرا  ؛2011وآخرون،  ي  ؛2006وآخرون، جال الأعراضهذه  .(2003وآخرون، كوام

ي بيتا الكورتيزول،  ت) هيدروكس ي بوتيرا ي عليها الحصول تم الت ت ذلك ف لتحديدالوق

ها تم قد التعرف ذاكرة أن يبدو  ث كبير، حد إلى إنقاذ ي تقع حي المنخفضالمتوسط ف

ت  ة القراءة مهارا يالصف وحتى الروضة مرحلة بين والتهجئ الثان

ي الحصير،  ت الأسئلة على تُفضل والت ت ذا أطفالالمفتوحة. النهايا

ي  .(2004 ة أن الآباء أفاد  ،CSالبالغين ف عكسياترتبط الحياة نوعي

ي، للعجز بالنسبة لغة.  ب الحرك للعملالأفراد إحالة يج

ي عام بشكل  وآخرون،(أكسلراد المتوسط إلى الخفيف الإعاقة نطاق ف

ي، يونغ،  ؛2017وآخرون، (شوارتز  س، بيرات ي .(2018وراوين، فاي ف

ي، نيكلسون، أكسلراد،  ؛2009وآخرون، (أكسلراد شديدة إعاقة  سول-)ستابل

ب المتأخرة الإغراق ومتلازمة  ،(2004هاميلتون،  والمعدة فغر بسب

ت أو و/ ي صعوبا تتطوير يتسارع قد النطق. ف المفردا

علىالتركيز مع للقلق الأسري للتدخل جيدًا 

.(2013وآخرون، (شوارتز متطورة 

ي السكر نقص  يومشاكل  ،(GH)النمو هرمون ونقص الدم، ف ف

ت الأساسية بالتغذية يرتبط  ة والمضاعفا Galéra)الطبي

الحركة.وقيود 

س   Lin، & (Gripp.(2012وودود مؤن

ث يستطيعون نصفهم من وأكثر  ي البح ت ف لكن،بأنفسهم؛ الإنترن

ت  صورةأو مساعد اتصال جهاز استخدام مفيد. أنه يثب

ب ما لدى الانتباه مشاكل إلى التقرير يشير  ث من يقر الأفرادثل

ب السادس. إلى الرابع الصف مستوى إلى منهم قليل عدد يتقدم بينما المستوى،  تحسا الرياضيا

ت  ب نوبا .(2009وآخرون، (أكسلراد والعصيان الغض

ت ذاكرة  .(2013وآخرون، (شوارتز المدى متوسط إلى  السرديةالمعلوما

ث تميل قدرة.  ت امتلاك إلى الإنا أفضل،وتواصلية اجتماعية مهارا

ي  شاملة.فردية تعليمية خطة تعطى أن وينبغ

ب أن يمكن القاع تثنية  هم أو تسب ي تسا ي السكر نقص ف (كالابريا،الدم ف

ي  ت وف ة مرحلة من لاحق وق هقة، الطفول ت تظهر والمرا ة المهارا بكأحد الاجتماعي الأقار

ش،  ب، تشير ي  ؛2007وجري ت  .(2010وآخرون، ديليون ة القدرا البصريةالحركي

ة للقضايا  هوبكنز الطبي .(2010وآخرون، (

ت تميل  ت ذوي والأشخاص الذكور عند انتشارًا أكثر تكون أن إلى توم حالا ة القدرا المنخفضةالعقلي

يمتخصصة برمجة إلى  CSمن يعانون الذين الأفراد معظم يحتاج  ف

ي  ;2009 ي  .(2013وآخرون، شوارتز  ؛2010وآخرون، ديليون يالمقابل وف لفظ

ب  ي السلوك ويتناس الفكريمع عام بشكل التكيف

ت  ي السكر نسبة انخفاض مسببا الوليديالنشاط فرط الإدارة. لتوجيه الدم ف

ي الأطفال بلوغ.  ي السكر بنقص الإصابة لخطر كبير بشكل معرضون والرضع الولادة حديث والدم ف

هم الدعم من أيضًا الآباء يستفيد قد التعرض. علاج  يمتلكونباعتبار

ي العلاج  ي، الطبيع ي والطبيع والتنقلالتوجيه المدرسة، وف

ب  تلتقديم اللغة الكلام / لتقييم إحالته يج التوصيا

ي قليلا معدل  ة ف هقة مرحل ة أو المرا المبكر.البلوغ مرحل

ي  ت من  CSمرض من يعانون الذين الأفراد يعان بمن عالية معدلا الاستيعا

ت بالنسبة الذاكرة من تطورًا أفضل فالذاكرة  تنظيمًا.الأقل للمعلوما

ت تكون  ة القدرا ي عام بشكل الأكاديمي ة ف ة.المدرسة من مبكرة مرحل الابتدائي

ت وفقًا تناولها يتم  ي السكر ونسبة  al., et (Thornton (2015الأطفال لدى الصماء الغدد جمعية لتوصيا مساوية الدم ف

منأقل أو 

ت تبادل نظام  ي الأطفال يساعد الاتصالا النموف

ة  ت مع بالمقارن ةالمشاكل من نسبيا قليل عدد هناك المعيارية، العينا السلوكي

هتمام أن من الرغم على  al., et (Alfieri CS ،(2014على تحتوي فيديو مقاطع  مشتركًايكون ربما الا

ت  ة الحياة ومهارا CSمن يعانون الذين الأفراد معظم ما. حد إلى أفضل اليومي

ي المحتوى تضمين طريق عن التعلم تسهيل يمكن  لـ-السرد ف

تكل مع  (2011ليون، ودي بلينمان، سيمونز، غالاغر،  متطلبا
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ت تكون تكاد  ي والفشل الشديدة التغذية مشكلا  .CSبمتلازمة المصابين الصغار الأطفال لدى شائعًا أمرًا النمو ف

ت تشمل  والمص التغذية صعوبا

ت  ة العامة الحالة سوري. التكامل صعوبا ب مع السيئ والقل

ث   ،Karayalcin، & Tacoy، Arici، (Cakir.(2004غدي ورم حدو

النمو.هرمون استبدال فائدة لتوثيق متاح 

هم تتراوح الذين الرضع عند  يء مع أشهر  4-2بين أعمار ي. الق للأفراديمكن التدريج

ي معقدة هوائية ومجاري رئوية أمراض توجد   al., et Myers ،(2014بـ المصابين والرضع الولدان من كبيرة نسبة ف

2016; al., et Ospina (Gomez-CS  ي ه وشدةشيوعًا أكثر و

ت  ي، التشوه ميزا ي الصبغ ب وبالتال وآخرون، زامبينو  ؛2016وآخرون، (تشيو المتلازمة على السريري التعرف من تتهر

التغذيةتختلف عام بشكل  .(2007

ت من الوقاية هو النمو هرمون استبدال  ي السكر نقص نوبا والدم ف

ت استخدام يمكن  ب النستا والأورامالمبكر للبلوغ المركزية للأسبا

ت  al., et Gripp 2006; al., et (Estep 30% ;2010بنسبة  منشورة).غير بيانا

ي الستيرويد استبدال تأجيل يتم قد  ي.الارتفاع لزيادة الجنس النهائ

ب النمو، هرمون بدء مع  ب.شامل تقييم إجراء يج للقل

الجنينمن ينشأ والبلع المص عملية ضعف النفور. 

يأن يمكن والذي التغذية، لسوء مميز مظهر لديهم  ب  al.، et (Kerr .(2006أيضًا وصفه تم يخف مختلفةمسبباتها تكون أن يج

ة انخفاض  CSبـ المصابين الأشخاص لدى يكون ما عادةً  هون كتل ي الد البلوغوتأخر الجسم ف

ي واضح بشكل  ت  ؛2009وآخرون، هوبكنز  ؛2012وآخرون، (آب ي  .(2005وآخرون، واي الهند-ف

ب  ت يتبعوا أن  GHبـ يعالجون الذين المرضى على يج ة الإرشادا ي للمراقبةالحال

ي يؤخذ  ي الاعتبار ف ة ف ي الاشتباه حال ب ف ي. الجهاز حركية اضطرا لكن،الهضم

ي زيادة لديهم  CSمع  ي الراحة أثناء الطاقة إنفاق ف وآخرون،(ليون

الأنسولينقياس النمو هرمون نقص تقييم يشمل 

ينية فرط إدارة تشمل قد  ي الأنسول معالديازوكسيد المبكرة الحياة ف

ي المعدة فغر  أوالمعدة وضع  .(2016وآخرون، (ليون

هر أن يمكن  المعممالتوتر نقص وكذلك  CSلالرئوية المظا

ت تتضاءل  ت بمرور القدرا ت الأطفال معظم ويتناول الوق الفترةهذه بين الفم طريق عن رضعا

ي نظام سميكة، أو للحساسية مضادة تركيبة المواقع، تحديد  ومختلط، غذائ

ب قد  الاستئصال.يتطل

ت رسم تم  ةالرعاية يتلقون الذين  CSلأفراد النمو مخططا الطبي

ة  ت الوزن زيادة قل ي ومضاعفا ي الجهاز ف والاختناق مثل التنفس

ب عرض  ي الجهاز حركية اضطرا ي خلل وجود مع الهضم الأمعاءف

همة  ي المسا ب تضيق  al.، et (Digilio ؛al.، et Lo 2008 ؛al.، et Myers 2008 .(2014الفم تناول ضعف ف البوا

ي  5/58)نسبيًا شائع  ي  al., et Gripp ;2008 1/3ف ي  al., et Digilio (2008ف ي أخذه وينبغ الاعتبارف

ي الجهاز تصوير إلى الإشارة تتم ما غالبًا  ي الهضم التقييمف

ب  GHمن الأولى السنة خلال أشهر  6كل المرضى مراقبة يج

ة. مرحلة حتى وتستمر الفترة  همة العوامل الطفول ي المسا -macه

ت  ت ذكر ة الروايا ي زيادة المتناقل ت قوة ف ت توجد لا الطول. نمو زيادة من بدلا وقوتها، العضلا ي النتائج بيانا تم الت

يبشكل عليها الحصول  منهج

ت قياس طريق عن قياسه تم  (2016 هو المباشرة، غير الحرارية السعرا س ما و ي التمثيل زيادة الأرجح على يعك الغذائ

هم الخلوي القاعدي  ي ويسا ي الفشل ف ت تناول من الرغم على النمو ف ة الحرارية السعرا العالية إلى العادية اليومي

ي  معياري .(2016وآخرون، (ليون

ت ظهور دون والذكور عامًا  14سن عند  ة السما الثانويةالجنسي

ي  ة ف ي مشاكل هناك تكون قد  p.G13C، HRASطفرة وجود حال التغذيةف

ب يكون قد  ي المعدي الأنبو ة أو الصائم فغر أو الصائم ب ضرورياً القاع تثني المعدة حركة ضعف أو الشديد الارتجاع بسب

2013). Gremse، & (Lightdale  هوبكنز الخياري بالتشوه مرتبطًا البالغين عند المريء ارتجاع يكون قد وآخرون، (

ت  ؛2010 يء لأن  .(2005وآخرون، واي يأمر الق طبيع

المزمن.والإمساك الانسداد 

يء مع  (GERD)المريء ارتجاع يعد  ب والتهيج الشديد الق ة النوم واضطرا  al., et Leoni.(2016ومعيقة متكررة مشكل

2003; al., et (Kawame 

ي المبكر الارتفاع بين تحديده يتم  ي مبكر (ارتفاع للبلوغ المركزية الإشارة ف ة) الغدد تروبين ف الوظيفة أو التناسلي

ة  ي للستيرويد المستقل ةالغدد ينتج الذي الجنس التناسلي

ة للساركوما  أهو النمو هرمون لأن نظرًا  al.، et (Gripp (2002المخططة العضلي

ب  ي. الرئوي الالتها ي النفور إثارة يمكن التنفس بالسلبيةالشفه

ت  .(1(الجدول النمو هرمون تحفيز باختبار متبوعة  (IGF)النمو عامل مستويا

ة الدقيقة المراقبة  ب. لحال ة المناسبة الإدارة القل البلوغلمرحل

ت  .(2012وآخرون، (سامون نشر

ت  ة المبادئ تنص  .(2005وآخرون، (واي ة التوجيهي ي ة الحال ث أن على الأطفال لدى الصماء الغدد لجمعي س الإنا لي

ثانويةجنسية خصائص لديهن 

ت.  4-2العمر  ت ومن سنوا ة الأولى الأذواق أن للنظر اللاف حارةتكون ما غالبًا المقبول

بالعلاج محدود. نجاح لها المستمرة أو المتكررة التغذية 

أيضًاالسن كبار لدى المريء ارتجاع الخياري، التشوه أعراض من 

ب المنظم غير أو المتأخر البلوغ يكون قد  العلاقةبسب

 ،al.، et Stabley، (Gripp.(2011محدودة ومدة اعتدالاً أكثر 

ي، المعدي والارتجاع البلع، عسر إدارة  والرئويالمريئ

ت. أو الإغماء تشمل  ث النوبا محددهو كما النمو هرمون نقص حدو

ي  ب لمعرفة عامًا  15سن بحلول الخصائص تقييم ينبغ ة، الغدد قصور أسبا مثلالتناسلي

ت علاج يعد  ب معقدًا أمرًا التغذية صعوبا ت متعدد فريقًا ويتطل ب من يتكون التخصصا ي أطفال طبي وأخصائ

ي الجهاز أمراض  ي الهضم مثلالمحافظة التدابير  .(1(الجدول تغذية ومعالج تغذية واختصاص

يمَعدي ارتجاع الفم. طريق عن الحساسية وفرط روجلسيا  مريئ

ت المنتجة المختلفة الأورام آخر. ورم أو  ينية فرط مثل للهرمونا  al., et Gripp 2004; al., et (2016البؤري الأنسول

(Dickson  الدرقيةوالغدة

ة. الخلايا نمو معدل على يؤثر قد الذي الميتوجين  الهدفالورمي

ت انتظام عدم إلى تؤدي قد مهمة جانبية آثار الأدوية لهذه يكون قد  ب. ضربا ت القل ي بما البلع، دراسا التنظير ذلك ف

تالمرن،  والإضافا

ب  ي المعادن كثافة فحص يج ت وإذا البلوغ، تأخر من يعانون الذين المرضى لدى العظام ف فيمكن منخفضة، كان

ي الستيرويد استبدال أو د فيتامين أو بالكالسيوم علاجها  ت. أو الجنس الغدد لموجهة المطلق الهرمون البايفوسفوني

ة  قبل-التناسلي

ة، والتغذية المكثف العلاج من الرغم على  ذلكيفعلوا أن للرضع يمكن التكميلي

العلاجقبل ولكن النمو، هرمون نقص تشخيص على الحصول بمجرد 

ت تعتمد  ي وعمره المريض طول على المشكلا العلاجوبدء العظم

ي المعدي والارتجاع البلع، ضعف  والفمويالشديد، المريئ

هم  ي المعدي الارتجاع مرض بين الجمع يسا ت المريئ ي البلع وصعوبا ث ف ذلكحدو

ت  يء الاختناق مثل المحفزا ب ووضع والق ي الأنبو ةالمعدي الأنف والحساسي

ة الغدد نقص مثل  ة. الغدد فشل أو التناسلي لديهالمبكر البلوغ التناسلي

ي غير النمو هرمون تحفيز اختبار نتيجة بواسطة  عاليةتكون قد الطبيع

ب وقوية  هقين معظم  .(2006ولين، (غري مستقلبشكل يأكلون والبالغين المرا

ت تكون قد  ت البروتون مضخة مثبطا ي قيمة. ذا ةالعوامل تكون أن ينبغ الحركي

ي التقييم يستحق  ي بالرنين التصوير وربما العصب فرادىللدماغ. المغناطيس

هون مخازن بين  ي الد فردي-البلوغ. مرحلة وبدء الجسم ف

ب إلى الرضع معظم يحتاج طموح.  ي أنبو الجلدطريق عن أو معدي أنف

ب عضلة اعتلال لتطوير بديل  ي. القل فردي-الضخام
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ي أنه المفترض من  .(2003 ت ف ي التنسج خلل يكون ما عادة مبكر، وق نتيجة يكون أن المحتمل ومن ثنائيًا الورك

ي التوتر لنقص  ت الأربطة. وتراخ ها الفخذمفصل تشو

طبيعيةغير أسنان أو زائدة، أسنان الأسنان، نقص ازدحام، 

ت وتنظير الحنجرة تنظير  ي) القصبا ت)، والجامد (الديناميك ت وتنظير (الثاب ة القصبا المتعددالهوائي

ت متعدد النهج ويفضل  والخبرة على وينطوي التخصصا

ة الإدارة تتضمن  ت الطبي ب مع المنتظمة الأسنان فحوصا ب أو عام أسنان طبي (الجدول للأطفال أسنان طبي

س  .(1 بذلك CSأفراد يقوم أن المألوف غير من لي

ي التفكير يمكن الأسنان، لصرير بالنسبة التسوس. من يقلل أن يمكن العلاج  ي استخدام ف ي مخصص. فم واق وينبغ

ت تتضمن أن  ة التوجيها -إمكانية الاستباقي

ي المعادن كثافة انخفاض  .(2003وغولدبرغ، جروتكاو،  العظامف

ث  ي المزمن. الرئة مرض مثل الرئة حمة تحد ة ف ة مرحل والطفول

ي. الرغامى تلين  هاالهواء مجرى تنظير يؤكد سوف القصب وجود

تفاقممن يعانون قد الأفراد هؤلاء  .(2013وآخرون، (ديتويلر 

ي د فيتامين نقص توثيق تم  ت ف ةالمجموعا الأوروبي

ي الرئة أمراض  ة ف ة، مرحل ت الطفول ي الجهاز والتهابا تميلالمتكررة التنفس

الفلورايدزيادة للتسوس. التعرض من يزيد المينا تنسج نقص 

ب وجود عدم أو وجود من تأكد  ي اضطرا س ف يالنوم. أثناء التنف إضاف

ب أن يمكن  ي البلعوم جدار انهيار أو الحنجرة تلين يتطل ب إجراء المحدد غير الهواء مجرى انسداد أو السفل لسان رأ

ة.القصبة بضع وضع أو المزمار  الهوائي

ب  -al., et Ospina (Gomez.(2016والعلاج المبكر التعرف تتطل

ت  ت الأفراد على أعراض تظهر وقد موجودة العظام قلة تكون قد  .(2005وآخرون، واي ذلك، ومع  .(2005وآخرون، (واي

الناتجالتأثير فإن 

ي التنسج خلل يؤثر  ي رؤيته ويمكن  %45-17على الورك ت ف ة مرحلة من مبكر وق ي أو الطفول ة ف مبكرةمرحل

ت  ب مهارا ي الرئة طبي تتقييم والحنجرة. والأذن الأنف وأخصائ الإمكانا

ي التناقض أو الورك ألم أو المشية من  ي البناء لإعادة حاجة هناك تكون ما غالبًا الأطراف. طول ف تكون وقد الجراح

ت ملاحظة يمكن صعبة.  ي التنسج خلل وجود دون الورك انثناء تقلصا ب الورك  ؛al.، et Yassir 2013.(2003المصاح

al.، et (Detweiler 

ب، أمراض  ة الآمنة التغذية وضمان القل ب قد التغذية وخطة والفعال ت يتطل ب، أمراض من مدخلا الجهاز وأمراض القل

ي، الهضم

ي الأسنان صغر عن الإبلاغ تم ما نادرًا المورفولوجيا. التشكل علم  هاش &(تاكا

إلىالمبكرة الإحالة وبزوغها. الأسنان نمو تأخر  -

ي الشكل من سال  ي السهم س مع الفقري للعمود الطبيع صدريقع

ي عنها الإبلاغ تم  ت من العديد ف ي  RASopathiesحالا ه ي شائعة و CSف

ي تحديده يمكن  ي الفحص ف ب الروتين ة إلى يؤدي أن ويج إليهالإحال

ي مشاكل  ب التغذية ف المحدودالبلع وضعف التوتر نقص بسب

ي محددة آفة وجود عدم أو  ت الهواء مجرى ف ت تضيق مثل الثاب المزمار،تح

ت، وفقًا  س.عملية تفاقم إلى يؤدي وقد المخاط إنتاج يزداد للروايا التنف

ي  .(2014وآخرون، (ليون

يالفك الأول الضرس خلف اللاري الأول الضرس وضع يتم  السفل

ة مرحلة خلال  هقة الطفول وآخرون،ياسر  ؛2013وآخرون، (ديتويلر والمرا

ي المساعدة الرئوي. الدم تدفق تقييم  التخدير-خطة ف

أخرىمشاكل بالعمر. المرتبط والتطور النمو لتحسين 

ولكنفردي، بشكل الرئة وإدارة تقييم إجراء يتم 

ت وتقدميًا. شديدًا الجنف يكون أن يمكن  .(2003وآخرون، ياسر  ؛2011ويانغ، ستيفنسون  ها متكررة الصدر تشو

ب ما نادرا ولكن  ،(6-30٪) ريفير- .(2003وآخرون، ياسر  ؛2013وآخرون، (ديتويلر التدخل تتطل

ة  ب من المخاط إزال ة. الشع إلى I Chiariتشوه يؤدي أن يمكن الهوائي

ي التوتر، ونقص للرسغين، الزندي الانحراف  ت وضعف المفاصل، وتراخ كونواي، هوبكنز، ثاكر، (ديتويلر، العضلا

ب،  رينكر، ؛2013وجري

ي بما تنشأ، قد  ة الحليمة تعد واللوزتين. الغدانية تضخم ذلك ف ب وقد السن كبار لدى شائعة الأنفي إزالتها.تتطل

ة  ي,اللسان تضخم الحاجة, عن الزائدة الأنف أنسجة المبكرة, الطفول النسب

ت  ة التفاعلا ي وخاصة الرئوية، القلبي ت من يعانون الذين المرضى ف ها خلقيةتشو

ة النتائج تعتبر  ة العضلي ت الجنف، وتشمل شائعة الهيكلي هشاشة الصدرية، والشذوذا وخلل العظام، هشاشة العظام/و

ي/التنسج  ي، خلع الورك ب وأوتار العمودي، والكاحل جزئ ت الضيقة، العرقو والصغيرة،الكبيرة المفاصل وتقلصا

ب  ي المتأخر التنسج خلل العظام. ط ة / مرحلة خلال الورك ف هقةالطفول المرا

ب  ي التآكل بسب ب المرض  al.، et ؛al.، et Oberoi، Goodwin، 2014.(2014والتسوس للتآكل التعرض زيادة بسب

(Goodwin 

ي خاصة الأسنان، تقويم باستخدام يوصى  ة ف الثالثة.الدرجة من الإطباق سوء حال

ي  ؛2013وآخرون، (ديتويلر  ؛2011وآخرون، ستيفنسون  ؛2014وآخرون، ليون

ب رؤية ويمكن  ي الحدا  al.، et (Detweiler.(2013القطن

ي،  هاش ي  .(2013أو ب من تقريبًا  CSبـ المصابين الأفراد جميع يعان ي عي الميناف

ت تشمل قد  ي، والمجرى الصدر تصوير الشائعة الاختبارا المرنوالتصوير الهوائ

ب، وكذلك الجنف، عن الإبلاغ تم  ي الحدا تمن  ٪63-17ف الحالا

ي الأخذ مع حتى السكان، عامة من  الخداج.الاعتبار ف

ب  ب لزيارة التخدير تتطل هتمام إيلاء يتم الأسنان. طبي الفملنظافة خاص ا

ة أو  ي أو العلوي الهواء مجرى مشكل ي السفل الهواءمجرى مثل الديناميك

ة  .(2014وآخرون، أوبروي، (جودوين،  وعاليةضيقة لديها الأغلبي

ياسر، ؛2011ويانغ، ستيفنسون  ؛2011وتسونغ، ستيفنسون، 

س انقطاع  مستمر ،(2006وآخرون، ماركا (ديلا النوم أثناء المركزي أو الانسدادي التنف

التغذية.وأخصائيو النطق، علاج 

ة,الرئة. لاستشاري مهم دور هو نينغ  ي تعاون

ت  ت لديهم  CSمرض من يعانون الذين الأفراد را. اعتلالا ي بما فموية عادا ة الثانوي، اللسان دفع ذلك ف الفم ووضعي

ي والإفراط المفتوح،  خلفية معكوسة عضة مع أمامية مفتوحة عضة إلى يؤدي مما الأسنان، صرير الأسنان/طحن ف

2014). al., et (Goodwin  ي كبيرة زيادة الأفراد لدى ث ف ث  (٪37)الثالثة الدرجة من الإطباق سوء حدو يكون حي

-العلوي الفك 

س وتوقف البلع عسر  ت تلين المركزي. النوم أثناء التنف ة، القصبا مزمنالهوائي

ي والمجرى الصدر تصوير يوفر أن يمكن  .(1(الجدول النوم تخطيط  يمًا الهوائ يمًا الرئة لحمة تقي مجرى لتضييق وتقي

أوالهواء 

ب أحادية تكون ما غالبًا  ي الجان ه هرة و ي مفهومة غير ظا الكمبيوترعلوم ف

ي العظام هشاشة عن الناجمة الكسور توضيح يتم لم  جيد.بشكل  CSف

ي متأخر. ثوران مع  ه ي زيادة تظهر لا عادة و الأسنانف

ت  ها ي العلوي الهواء مجرى تشو ت وكذلك والسفل ها ي تشو يالجهاز ف التنفس

وصعبًا التنظيف يجعل اللثة تضخم لأن مهم 

ي، الرئة إصابة  ب مرض تطور أو المتن الرئويالقل

ي التصوير التصوير يشمل قد  ب المقطع تقييم الوريدي، التباين ومع الرئة لحمة تفصيلاً أكثر تقييم لتوفير المحوس

تفصيلاً.أكثر 

ت تكون ربما  ي والفم الأسنان مشكلا ي  CSمرض ف الإطلاقعلى خطورة الأكثر ه

 al., et Reinker 2013; al., et (Detweiler CS;2011من يعانون الذين الأفراد 

ت تتميز  ت المعادن منزوعة بيضاء بؤرية بآفا مخططةوآفا

س على السيطرة بتقييم النوم تخطيط يقوم سوف تلين.  س.التنف والتنف

ي سماكة مع المقوس الحنك  ي العلوي الفك ف ة والحافة الخلف ة السنخي ة. الفكي هم أن يمكن الأمامي ت تسا سوء مشكلا

ي والحنك الإطباق  س انقطاع ف ت شائع أمر اللثة تضخم النوم. أثناء الانسدادي التنف هار  (٪93)معظم  .(2002وآخرون، (

ي تأخر لديهم  الأسناننمو ف
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منيعانون الذين الأفراد لدى للجنف السريع التقدم رؤية يمكن عام، بشكل 

2009) al., et Church Sol- ت توثيق وتم Asadi)المثانة حصوا

والمعصماليد وضع إلى جزئيًا ذلك يرجع قد 

هوامش البصرية، الأقراص ظهور  ة البصري القرص و والمحيطالمنتظمة، وغير المائل

ها أو الولادة عند ملاحظته تتم الأفراد) من  17-28%) أخرىقدم قصيرة. بفترة بعد

ي العلاج أمة  يبالحقن التسمم من الرغم على والتجبير، الطبيع التسمم

ي على  ت إلى بالإضافة  .(2013وآخرون، (ديتويلر التوال الرسغ عند زندي انحراف هناك يكون قد المرفق، انثناء تقلصا

ي .(63٪) شعاع

ب من بتوصية  العيون.طبي

الحولتصحيح لجراحة الأفراد من العديد يخضع المواقف. 

ة / انخماص الكلوي / الحوض توسع  ت الكلية، استسقاء الحويصل ي والشذوذا وآخرون، (ديكسون الكلى جمع نظام ف

ب  ؛2008وآخرون، ديجيليو  ؛2004 ؛2012وآخرون، جري

الحركةوفرط النظر قصر مثل الانكسارية والأخطاء والرأرأة الحول مع 

ت  - السريع.التقدم مع وخاصة الجنف، حالا

وبعضهاالانكسارية الأخطاء  .(1(الجدول والحول البصر فقدان لمنع 

الحويضةوانخماص المتوسع الكلوي الحوض وكذلك الصدى الكلى تشمل 

ث  ت تحد ها  Planus pes.(٪53)أو  Equinovarus Talipes (٪2)مثل تشو

ت على للحصول  كلويالأورام. الدم/أمراض قسم راجع الفحص، توصيا

ي ونقص الحول، من يعانون منهم  %50وكان  ي وانخفاض العمق، إدراك ف البصر.حدة ف

ي، تكوين  لديهم CSمرض من يعانون الذين الأفراد أن على إضافيًا دليلاً يوفر مما عضل

ت  ها للتمددقابلة وواسعة قصيرة وتشمل مميزة التشو

(كوستيلو،المخروطية بالقرنية مصابان شخصان هناك كان  .(2009وروين، (شانكار 

ي تدخل.  ب، زيارة كل ف ي للطبي الأفرادتقييم ينبغ

العامة.الأنشطة إلى بالإضافة والتمدد، الصحيحة الوضعية تشجيع 

ي تصبغ  ث وضمور. حليم ي الشبكية ضمور حد اثنينف

ت ضعف عن الإبلاغ تم  ي العضلا ي الداخل ت ف الأخرى RASopathiesحالا

ي -25من كاف تركيز على للحفاظ اللازمة  ي د فيتامين هيدروكس المصل.ف

ب الشبكية. ضمور لتقييم الشبكية مخطط  الأطفالعيون ط

ت تشمل  .(1999وآخرون،  ها ة التشو ي ة البول ة التناسلي ة الإضافي ة، الخصي مثلالخفي

ي المثانة سرطان  ة ف هقة مرحل ي والورم البالغين، حياة وأوائل المرا يالأروم العصب

ب  ت أخذ يج ي الصوتية فوق الموجا المناسبةالمتابعة مع التشخيص عند الاعتبار ف

ة إلى يشار  ي، والعلاج العظام جراحة إلى الإحال الذين الأفراد لجميع الأساس خط لتقييم الأقل، على الطبيع

مذياع- .(1(الجدول  CSمن يعانون 

ي  ة مرحلة ف ة أو المبكرة الطفول ي الحول كون مع المبكرة، الطفول شيوعًا.أكثر الوحش

ت لقد  ة لعملية حاجة هناك تكون قد متناقل. بشكل الأمور هذه تجربة تم كذلكالأمر كان إذا جراحي

ي الجهاز تورط  ي الجهاز لأن ونظرا المركزي. العصب المركزيالعصب

ي لوحظ  ت ف ة، القيلة الأخرى،  RASopathiesحالا ي، الفتق المائي التنسجنقص الإرب

ب والاستجماتيزم الأفيون  ب،  ؛2006وآخرون، (إستي ي .(2006وآخرون، لين، جري ف

ي اعتلال  هري عضل ب ما  al.، et (Tidyman .(2011جو أرباعثلاثة من يقر

ت طريق عن الحول إدارة تتم  ة، العدسا ي التصحيحي والحولالجفون وتدل

ي  ة ف ث حال ب كسور، حدو ي السينية الأشعة امتصاص قياس إجراء يج الطاقة.ثنائ

الولادةبعد الكلى توثيق  .(2014وآخرون، مايرز  ؛2012وآخرون، (لورينز 

ي للانحناء آدم اختبار مع الجنف  ة  .(1865(آدمز، الأمام إلىالإحال

ب  ;1996 ي الجزء نتائج  .(2013وديمير جري البصريةتشمل الخلف

ت  ي العلاج يكون قد مفيدة. تكون قد العلاقا والجسديالمهن

ث قد  ت تحد ها ي تدريجية تشو ب من القدم ف ي خاصة واحد، جان ة ف الطفولةمرحل

وشائع أمر اليد قبضة ضعف الزندي. الانحراف وكذلك الأرقام 

ب سيكون نشوئها.  المتكررالمفصل لتقييم مفيدًا العظام طبي

ي  ت تبدأ أن وينبغ ي أو الولادة عند التقييما ت ف والولادة.التشخيص وق

 al., et Digilio 2004; al., et (Cakir;2008البارزين الصغيرين الشفرين أو الصغيرين الشفرين 

ب عن الإبلاغ تم  ها ب مع الضوء ر س ضوء تجن ي الساطع الشم عددف

ب مربوط سلك إلى تشير  ب.بشكل فحصه ويج مناس

ت تكون قد  .(2012وآخرون، لورينز  ؛2008وآخرون، لو  ؛2009وآخرون، لين  الكلىحصوا

ت، الأفراد  .(2017وسمرز، مندلسون، إنجل، ريتشاردز، (بيربون

.(2012وآخرون، (ستيفنسون 

المربوطوالحبل النخاع، وتكهف الأول، الخياري التشوه مثل نتائج 

ت لديهم  ي تقلصا ب وتر ف ي العرقو ي شكل على عادة تظهر والت  ;al., et Yassir 2013 .(2003القدم أصابع على المش

al., et (Detweiler  يالعمودي الكاحل الخلق

ة المسالك مع  ي ب البول .(1(الجدول الحاجة حس

ت  س الذين الأفراد لدى موجودة الرأرأة كان ب لديهم لي شبكيةأو بصري عص

ة الرسوم  ي ي البيان ة ه ي التنسج لخلل تشخيصي ي الورك ت هذه مثل وف إليهاالرجوع يتم الحالا

ت. لهذه مقاومة  بوتر ضيق تكرار العلاجا العرقو

ي،  ت دير فان  ؛2011وراوين، ل ي الحيوية الكيمياء مع  (2007وآخرون، بورج المختبرف

ة. لعملية تحتاج قد  ي مشاكل ملاحظة عند جراحي ب ف ي بالرنين التصوير إجراء يتم البصري، العص للدماغالمغناطيس

ت تشمل  ة الصدى، الكلى الشاذة الحالا المتضخمة،والكلى الرحم، خارج والكلي

ة. رتج من  dotalتقارير  ة ورم المثان ي المثان يالحليم والانتقال

ت مقطعية دراسة  ة كان ت إلى بحاجة الأغلبي الضوءلانكسار تصحيحية عدسا

Sidered،  ة ولكن فيهاالنظر إلى تحتاج  CSلأفراد الصغيرة المكان

قبلالخبيثة، بالأورام للإصابة متزايد خطر لديهم  CSبـ المصابون والبالغون الأطفال 

ي الأفراد. من  يرأس لديهم الذين الأشخاص من العديد لدى شائع أمر الجفون تدل تعويض

ث  ت تحد الأفراد،من و55%  %65عند والمرفق الكتف تقلصا

ة الحياة من الأوليين السنتين خلال أشهر  6كل استمر  به.الموصى النحو على أو بالسنة مقارن

ت  طبيعيةولكن صغيرة إلى التنسج ناقصة البصرية الأقراص من تتراوح عصبية تغيرا

ب العظام جراحة  يللجنف. المناسبة للإدارة الحاجة حس ف

ب،  ي، جري ث  ؛2003هينيكام،  ؛2011وآخرون، ستابل و ،(2009وآخرون، سمي

ة  ي نتائج لديهم  CSبـ المصابين الأفراد غالبي ي ومشاكل العين ف الرؤيةف

ي والتدعيم للتمدد اللازمة  مبكرة.سن ف

ي شائعة،  ي بالرنين التصوير أخذ ينبغ ي بأكمله الفقري للعمود المغناطيس فرديبشكل الاعتبار ف

ي العين مشاكل إدارة إن  ب الحياة مدى تستمر  CSمرض ف مبكرًاتبدأ أن ويج

ت.  ها ب وتر ضيق علاج يكون ما غالبًا تشو منمزيجًا العرقو

ث   al., et Stabley, Gripp, 1999; al., et (Asadi;2006والبالغين الأطفال عند تحد

ت. إلى وتفتقر رقيقة بأنها الأطراف توصف ما غالبًا  ت تشير العضلا ها ة غير التشو ي الطبيعي ت ف ت خزعا العضلا

ي اعتلال وجود إلى  ،Tidyman)كامن عضل

ي الخلايا سرطان ينشأ قد  ة ف ة مرحلة من المثان البلوغ،مرحلة إلى المتأخرة الطفول

ث قد  ي خلع يحد ي خلع أو الرأس ف اليدمعصم المرفق. ف

ي التقدم مع تقل وقد مشاكل  شائعةنتيجة هو الحول السن. ف

ث العظام جراحة إلى يشار  جراحيةعملية إلى للحاجة كبير احتمال هناك أن حي

ب وقد رؤيته يمكن  ت بالنسبة الجراحة. تكرار يتطل المشتركة،للتقلصا

ت توجد الولادة، قبل  ها ي كلوية تشو و CSبـ المصابة الأجنة من  ٪83إلى يصل ما ف

ب قد المبرر وغير به الموصى الرؤية انخفاض إن  كهربائيًااستخدامًا يتطل

ت تظهر  ت أن كال دراسا يالهيكل تنظيم خلل إلى تؤدي  CSطفرا العظم

منأكثر  Rauen، & (Shankar .(2009شيوعًا الأكثر هو النظر وقصر الأخطاء، 

ت تكون قد النتائج تفسير عند  دفيتامين مكملا

ي  ب ف ة للساركوما بالنسبة الغال ة المخططة العضلي ي الجنيني ة ف ة مرحل المبكرة،الطفول

ب  وآخرون.جري 13

والأورامالدم أمراض  16 |
ي الجهاز نتائج  14 | يالبول التناسل ت الموجودا

ب نتائج  15 | العيونط

Machine Translated by Google



ة المخاوف دراستان تصف  .CSمرض من يعانون الذين البالغين  بالغًاشخصًا  22لدى الصحي

ت ناعمة، تكون أن إلى الحليمية الأورام تميل العجان. منطقة  واللحم، لون وذا

ب قبل من منتظم تقييم إجراء المهم من  للأطفالالجلدية الأمراض طبي

والأكزيما.الجلد حساسية من عالية نسبة لديهم  CSمرض من يعانون الذين الأفراد 

-al.، et Picard (Morice ؛Siegel2013العادية غير الجسم ورائحة التعرق 

ت عن الإبلاغ تم  ي بما حميدة آفا ي الورم ذلك ف ي،العقدي الأروم العصب

ي  ي والت ث من الفحص، بروتوكول ستبن تعلى التأثير حي الوفيا

ت  ي الجلدية السما نوعهمن فريد منها والعديد مميزة  CSمرض ف

ي  ؛1998وآخرون، كير  ي ؛2000وآخرون، سيغودي  ؛2000وآخرون، مورون اوراكام

ي خطر مع ولكن أخرى، خبيثة بأورام للإصابة متزايد خطر هناك كان إذا ما الواضح غير من  ي رأينا كما أقل، نسب  NF1ف

ينوار، ستيلر، (نارود،  .(1991ول

ي غدي ورم عن الإبلاغ تم  ي ليف ي وورم الثدي، ف ي وورم القناة، داخل حليم ة، للغدة حليم ة الضفيرة وورم الدرقي المشيمي

(الأبيض)

ب  ب الشعر متلازمة عن الإبلاغ تم متفرقة. حواج ي السائ  ،Stabley، (Grippمن يعانون الذين الأفراد من فرعية مجموعة ف

p.G13C HRAS  ،ش بعضهم لدى وكان  (2011وآخرون ب الذي الأمر جدًا، طويلة رمو منتظمًا.تشذيبًا يتطل

ي الخبيثة بالأورام الإصابة خطر تأكيد تم  ت دراسة ف يالسكان على أجري ف

ة. الطفرة باختلاف الخطر يختلف  الأفرادمن  %80أن إلى نظرا الأساسي

ت أي من  ت فقط مؤقتة فائدة توفر عموما هذه مضى، وق ت.والآفا ثار

ت خلال أعراضًا ويظهر ملحوظًا الجلد تقران يصبح  هقة سنوا ي لدى المرا والأخمص اليد راحة تتميز المرضى. أرباع ثلاثة حوال

ت العميقة بالتجاعيد  هل الجلد ذا الحاجة.عن الزائد أو المتجعد أو المتر

ي الظهرية الأيدي عن الإبلاغ تم  ث ف عندالعمر تقريبًا. الثل

ي الورم كان لقد  ب معقدًا الروماتيزم الأروم ت ظهور بسب طبيعيةغير حالا

ب ورقيقة. هشة  ة الكثيفة الحواج ي والكامل مشتركةسمة ه

ة الحليمية الأورام وخاصة الجلدية، النتائج مراقبة  الأخمصيةوالراحي

ب  ب أن يمكن هذا الجلد. التها ي الراحة. وعدم الحكة يسب الأكزيماينبغ

ب  ي وضع إعادة يج س واق ت إذا خاصة بالخارج، وجودك أثناء ساعتين كل الشم ي كن الخارجف

ة عند  ة المجموعة هذه مقارن يبمقطع فردًا  22من المكون عرض

التقرنفرط  al., et (Siegel .(2012فقط مم  4-3حجمها يبلغ ما وغالبًا الحجم، صغيرة 

س ظهاري ورم  ي متكل ت الرقبة ف الظهارية ،للبوق المجاورة والخراجا

ت على بناءً والمراضة.  ت، توصيا يالفحص إجراء تم الأدبيا البدن

ة  .CSإلى  ة أمامية حاصة مع  (٪95.7)مجعد شعر لديهم  CSبـ المصابين الأفراد من العظمى الغالبي  ،Rauen .(2012صدغي

& Krol، Mann، Siegel، (30.4٪هشًا متفرقًا يكون أن إلى الشعر يميل  ؛ يء و ي النمو. وبط يخدعف

ل al.، et (Abe CS ؛al.، et White 2012 .(2005مع فوق) فما عامًا  16)

ت من قليل عدد هناك  .(2012وآخرون،  المعممةشديدة عنها المبلغ الحالا

ة أغمق بشرة لون المرضى لدى يكون أن الشائع من  ببشرتهممقارن

ت توجد لا  ة للأورام  (FDA)والعقاقير الأغذية إدارة من معتمدة علاجا ي.الورم أو الحليمي الحليم

ت تعتبر  ي (بما القنوا ب الصابون ذلك ف ت والمرط ت تعتبر الجلد. تهيج لمنع مفيدة الغسيل) ومنظفا هم الكريما والمرا

ة أكثر السميكة المرطبة  ي ت فعال ت. من كمطريا ي المستحضرا ت، بعض ف يوصف-الحالا

ت انتظام عدم  ب، ضربا ي الأفراد أحد كان القل ي الصمام هبوط من يعان س، التاج ي واحد فرد وكان وقل س من يعان قل

ي الرئوي الصمام  ت.وثلاث الشرفا

ت  ة الكاتيكولامينا ي ي البول ب ف ة الخلايا ورم غيا ة البدائي ي العصبي المرضىف

ت لديهم الذين الأفراد عن  CSيميزون  (47.8%) نحافة،لديهم والذين فلورية الكلورية الكربون مركبا

ي عامًا  14سن حتى الأطفال  يا ف ي ألمان ت والت ث نسبة أظهر .(2011وآخرون، كراتز  42.4 ؛153.2-5.1)تبلغ موحدة حدو

ة مرحلة من الأسود الشواك عرض يتراوح أن يمكن  المبكرةالطفول

التعرق.أو السباحة 

هل  ي الجلد تر ة، فترة ف ت مرور مع يتحسن والذي الطفول (جيريشا،الوق

ة الطفرة هذه  p.G12S، HRASلديها  CSمع  ي الخاطئ السائدةه

.(2005وآخرون، 

ة  268مراجعة من  .(2002وآخرون،  يالخطر منشورة، حال التراكم

ب قد والذي الجلد، تقرن  الوجه-حليمة  .(1(الجدول العلاج يتطل

ت استخدام الحساسة. بالبشرة بالعناية إدارتها يمكن  ة المنتجا ي العطورمن الخال

ب أمراض لديهم  15 (٪68)هؤلاء،  ة القل ة الدموية، والأوعي ي لديهمأفراد وثمان

ي الأغلبية الأسرة. أفراد  المفرطالحرارة تحمل عدم من تعان

ب ورم  ي العص ة السمع  Dodero، & Rocco (Di؛2003المعدة وسليل

ة الجلد تقران إدارة تتم باستمرار. تتكرر  ي التازاروتين باستخدام النخلي أحد وصف الجسدي. والتقشير اليوريا وكريم الموضع

ب لعلاج بالإيزوتريتينوين العلاج بعد الأسود الشواك تحسن الحالة تقارير  ب ح  & ،Connelly.(2015العقدي الشبا

Choudhary، Aizpurua، Falto-Aurora، (Sriboonnark، 

ي يتطور  ي هذا والأخمصين. الراحتين على الضغط مناطق ف يالراح الأخمص

هقة.مرحلة خلال من  المرا

س  &مارتينيز، باراجوير راميريز، مويسن سيرانو، كانون نافا، (فلوري

س،  ي، لوي ي، فادك ي التصبغ، شديد سميك، جلد الأسود، الشواك  .(2010وكوتش والإبطين، الظهرية، الرقبة على مخمل

ي  ت وف أقلحالا

ة  ة. القرني ت المخروطي ي العلاجا الحليميةللأورام استخدامها تم الت

ت إلى حاجة هناك  ة. المنشطا س، من الحماية الموضعي ي بما الشم استخدامذلك ف

والأمامالأنف منطقة على بالتطور الحليمية الأورام تبدأ ما غالبًا 

ي وأيضا  عددهناك الخبيثة، الأورام إلى بالإضافة الخبيثة. الأورام من يعانون الذين المرضى ف

ب هذا لمثل متوقع هو وكما  ذلكعلى دليل يوجد لا النادر، الاضطرا

ت،(بورون، به موصى هذا يعد لم لذلك، ونتيجة  ؛CSمع  سكو

ت من جدًا القليل هناك  ي الأدبيا ة المخاوف تصف الت المرضبهذا الخاصة الصحي

ي  ة  .(2016وآخرون، (روبنز الحوض أو البطن ف ةالطفول ي العال

ي الجلدي والتقرن للورم يكون أن يمكن  ي الراح ي تأثير الأخمص ب الحياة نوعية على سلب والضعف والألم الوصمة بسب

ي. الوظيف

ت الخبيثة الأورام أن من الرغم على  .(2005ووير، بروير،  ة المخاطر ذا ة النسبي ي ي جدًا العال هو كما جيدًا تعريفها تم قد  CSف

قائمةتزال لا أنها إلا أعلاه، موضح 

ب عضلة اعتلال  ب عضلة اعتلال من يعانون أفراد خمسة وكان المعزول، القل والقل

ت الوجه، الأخرى المواقع وتشمل الأفراد. من  71.7% والأذن، وفصيصا

ي قاطع بشكل تحديده يتم لم  ت هذا ف خبيثًاالورم كان إذا الوق

ي  ؛2000شافيز، إسكوبيدو  ب  ؛1999وآخرون، فرانشيسكين ؛2002وآخرون، جري

ت، سوري  ؛1991وجونز، مارتن  ي .(1993وآخرون، زامبينو  ؛1998وغاري ف

ت فحص إجراء يُقترح  ت،  10-8سن حتى أشهر  3كل والحوض للبطن الصوتية فوق بالموجا سنوي بول تحليل وإجراء سنوا

ت  10سن من بدءًا  ب  ؛1(الجدول سنوا ي  ؛2002وآخرون، غري ةالخلايا فحص  .(2017وآخرون، فيلان العصبي

ت،  تكونأن إلى تميل الأظافر بسرعة. تنمو والقدمين اليدين أظافر تراس

ت عامًا  20عمر عند للسرطان بالنسبة  تم  Rosesnberg, & Hasle, Reed, Rapisuwon, (Kratz, 15% .(2011كان

ة الساركومة عن الإبلاغ  ي المخططة العضلي ي المثانة وسرطان  ،(٪7)مريضًا  19ف ي والورم  4 ،(٪1)ف ي الأروم ي العصب ف

ة المخططة العضلية بالساركوما الإصابة خطر من الأقصى الحد  5 .(1٪) ث الجنيني ت  6سن حتى يحد  al.، et (2002سنوا

(Gripp  الأورامغالبية وتنشأ

ت تعتبر  س القبعا ة والملاب س من الواقي ت الشم ة والنظارا ي الشمسي س من والواق مهمًا.أمرًا الشم

ي بالتبريد والعلاج القصاصة استئصال وتشمل  كيف-الإيميكيمود؛ وكريم والك

س،  ة منذ يظهر ناري ث المبكر، البلوغ مرحلة وحتى الطفول يويحد ف
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أحد.لا 

ة العضلية والأمراض  و R01AR062165 (KAR)والجلدية الهيكلي

ب عضلة اعتلال  ي، القل ت انتظام وعدم الضخام ب، ضربا الصاعدالأبهر وتوسع القل

ت  ي وتأخر قطرية، شذوذا جلدية.أمراض إلى بالإضافة والتطور، النمو ف

ة العلاقة فإن ولذلك،  حديثةدراسة واضحة. غير  CSمع السببي

ب  الروتينإلى بالإضافة المناسبة . الخطة ووضع المطلو

ة  ت. العمال ي الوق CSبـ مصاباً البالغ الشخص يكون أن الكبير الاحتمال ضوء ف

بالخياريمنهم أربعة إصابة تشخيص تم الدماغ، لتصوير خضعوا بالغًا شخصًا  14بين ومن 

وتقديرشكر 

ت. ومتعدد منتظم نهج  ت التخصصا تهذه وكان التوصيا

ت  ي  ~) ،(٪65ثاب ت انتظام عدم أن يبدو حين ف ب ضربا ي شائع القل ب مجموعة ف  ؛al.، et Lin 2018 ؛White2011الشبا

al.، et Levin 2012؛ al.، et (Abe 

ت  ;2013 نادرةالخبيثة والأورام الأورام أن يبدو  .(2005وآخرون، واي

ة المخاوف أحد  .(2010 ي الرئيسي ث من المزيد تستحق الت الوظيفة منشورة). غير ملاحظة (ويفر، القلق أعراض هو البح

ة المعرفي

ي الأفراد كان  ي كسر من يعانون الدراسة ف أورثو- .(2014وآخرون، (ليون

//:0020orcid.org/https-8601-0001-0000ستيفنسون أ. ديفيد 

ت على التأكيد  ة التوصيا مثلالبالغين، صحة على للحفاظ الروتيني

ة هو المريء ارتجاع  ي شائعة مشكل تالسكان، عموم ف والإمكانا

ي  .(2005وآخرون،  العظامكثافة انخفاض أعراض من يعانون قد الأفراد أن حين ف

ب عضلة اعتلال من  منفقط أربعة كبير. حد إلى عنها الإبلاغ يتم لا القل

ي  ،CS HRASعن التعبير يتم  متعددةعلى تؤثر معقدة متلازمة ه

ي التاريخ لأن ذلك، ومع حياتهم. فترة طوال  CSلالكامل الطبيع

ي دعمهم على كوستيلو متلازمة عائلة شبكة  ومساعدتهمالحماس

ي  ي تانس تمن يتضح كما ولكن الدراسة، من مزيد إلى حاجة ف الدراسا

ي العظام كثافة عن الإبلاغ تم  ي بما  ،CSبـ المصابين الأفراد من مجموعة ف أربعةذلك ف

ي الاستمرار  ة ف ي المحددة المشاكل وتشمل البلوغ. مرحل البالغينلدى عنها الإبلاغ تم الت

ي منهم اثنان يعيش  ي، منزل ف هما ويعيش جماع ي مستقل شبه بشكل أحد يمنزل ف جماع

يالورك لديه كان واحد فرد الفقري. العمود واندماج تطويل دون  الكل

CSبمرض مصاباً عنه الإبلاغ تم الحياة قيد على شخص أكبر هو عامًا  47العمر من البالغ الرجل كان نشوئها. 

ي التشوه  ت  ؛2012وآخرون، (آب الرؤيةمخاوف  .(2005وآخرون، واي

هد الأسر يشكر أن يود المؤلفون  ة والمعا ة للصحة الوطني المدعومةالماضي

ت متعدد فريق قبل من تطويره تم  العامالهدف لتحقيق الخبراء من التخصصا

ب  ي الحياة مدى مساعدة سيتطل ةالحياة أنشطة ف اليومي

.(SPS)الأطفال معجزة شبكة 

أوركيد

المهممن  ،(1(الجدول  CSبـ الخاصة المخاوف فحص 

ي  ث الورم عن الإبلاغ تم الآن، حتى البالغين. ف CSبـ المصابين البالغين لدى الوحيد الخبي

ت بالغًا شخصًا  22 ي كانوا سابقًا إليهم الإشارة تم بعضلة اعتلال بداية سن ف القل

ت هذه  يًا، متوفرة غير الإدارية التوصيا هذه حال الرعايةو

ت مرور مع مستقرًا يبدو  ضمنالبالغين. عند جيد بشكل دراسته تتم لم ولكن الوق

//:7228orcid.org/https-1719-0003-0000راون أ. كاثرين 

ت  ي المدروسة والتعليقا ة.المبادئ هذه تطوير ف التوجيهي

ت توجد لا  ي بشكل عليها الحصول ويتم واضحة بيانا بفوائديتعلق فيما منهج

ضمنالبلوغ. مرحلة حتى الحياة قيد على البقاء الأفراد من العديد أعلاه، تلخيص 

هون الدم ضغط فحص مثل  الأفرادجميع لدى السنوي والد

الأخرمثل بالسرطان. للإصابة معرضون والأفراد الأعضاء أجهزة 

ب شقة  جامعيةحفلة يحضرون أفراد ثلاثة والديها. من بالقر

ي استبدال  .19سن ف

وعامًا  16العمر من يبلغان بالغين، أنهما على تشخيصهما تم شخصين تقديم تم 

ة القضايا  ة المنطقي ة والعظمي ة. والعيني أنالضروري فمن والعصبي

ب بالغ شخص لدى  I Chiariتشوه مع الارتباط يعد  مهمًا.أمرًا  CSبـ مصا

يام  //:2844orcid.org/https-7681-0002-0000دوبينز ول

ب مشاكل ظهور عمر  .(2005وآخرون،  الطوليةوالمتابعة القل

هم تزيد الذين الأفراد  ت بينما عامًا.  18عن أعمار ي منخفضة العظام كثافة كان منثلاثة ف

ة القرنية  شخصينلدى الشبكية وضمور شخصين، لدى المخروطي

جودةوترققه. الشعر وتساقط الوجه، ملامح خشونة 

النوويالحمض الأنسجة / على الحفاظ أو الجثة تشريح كان إذا ما بشدة يعتبر 

ي  (CS)كوستيلو متلازمة  ب  RASopathyاعتلال ه ةالسلالة تنشيط بسب الجرثومي

ي لتزويد  ة الرعاية مقدم ي الصحية بالرعاية الصحي ت ف بالوق المناس

ت  ة الاجتماعا ي  RASopathyالعلمي ت الت الأطباءبين التفاعل إلى أد

ي أو للوالدين المهم من  للاستمراريةمبكرًا التخطيط يبدأوا أن الرعاية مقدم

ت  ي وكان وفاته وق ي السابق ف ت من يعان ب ضربا ة.القل الطبيعي

ت  ت  CSأفراد يتمتع  ،RAاعتلالا مميزة،وجهية قحفية بسما

ة المبادئ تحسين سيتم  ي التوجيهي المستقبل.ف

العمرمتوسط فردًا،  61)الأعمار جميع من  CSبمرض المصابين الأفراد من مجموعة 

ي والتصوير  النساء.عند للثدي الشعاع

ة الخلايا سرطان كان  ي ي الانتقال ة ف (بيوكرز،المثان

عامًا 24.75عمر بمتوسط مؤخرًا استطلاعهم تم بالغًا شخصًا  16من مجموعة 

ي متوفى شخصًا  23تلخيص تم  ي  ،2011عام ف فقطاثنان توف

ة المتخصصين قبل من المرضى تقييم يتم  ي المتابعة ومواصل أف

ت تتغير  العمرتقدم مع  CSبـ المصابين للأفراد الجسدية السما

ي المعهد قبل من جزئيًا العمل هذا دعم تم  ب الوطن المفاصللالتها

العظام،كثافة لانخفاض أخرى مصاحبة أمراض هناك تكون قد 

ب  المصالحتضار

ي على عامًا  26 ي التوال ت  ؛2012وآخرون، (آب ي البالغين عند المريء ارتجاع عن الإبلاغ تم  .(2005وآخرون، واي  17من أربعة ف

ت بالغًا شخصًا  و (2005وآخرون، (واي

 Demmer،& (Grippالنظر وطول والرأرأة، والحول، واللابؤرية، النظر، قصر مثل شيوعًا الأكثر المخاوف إلى بالإضافة 

هوبكنز  CSبمتلازمة المصابين البالغين لدى عمومًا جيدة الحياة إن يُقال  وآخرون،(

ي الفقري (العمود أفراد أربعة  ت كله والجسم القطن يء لا  Z ،(2->درجا ذلكمن ش

ي الجميع يشارك غرام.  ي العمل مثل اليومية الأنشطة ف ي.أو التطوع الجزئ

ي. على سنة و74  27 ب وكان التوال بشدةيعرف عاما  27العمر من البالغ الشا

بعضلة باعتلال الإصابة نسبة تكون سنة)،  18فوق سنة  13سنة،  12 القل

بينماالأول. الخياري بالتشوه لاحقًا منهم ثلاثة إصابة تشخيص تم 

ت  ي الطفرا ي للطبيعة نظرا  .HRASالجين ف فيهامكان كل ف

ت  ة والمبادئ الممارسا ة للإدارة التوجيهي CSمن يعانون الذين للأفراد الطبي

cians  لممتنون المؤلفين فإن ذلك، إلى وبالإضافة والباحثين. والأسر

المتوقعة-الحياة  .CSبـ المصابة البالغة ابنتهم أو لابنهم المستحق الدعم 

//:122Xorcid.org/https-8209-0002-0000سيجل داون 

ت تشمل  ة العمليا ي الجراحي ها يتم الت ي جراحة السن كبار لدى إجراؤ العشريةالعقب

ي غرام.  ة ف مسبقفحص إجراء المفيد من يكون قد المتوقعة، غير الوفاة حال

ت  ؛2014وزفارثوف، هرسكجوفاك،  ة العظام كثافة انخفاض يمثل قد  .(2005وآخرون، واي مشكل

 White2014; al., et (Leoni CSمرض من يعانون الذين للبالغين بالنسبة 

آبائهممع يعيشون  ،(6.5 13المعياري الانحراف سنة،  38-16المدى سنة،  22.5(المتوسط 

هما  .(2011وآخرون، (لين كبالغين  ي فجأة ماتوا الذين الذكور من وكلا سنهمف
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ي كوستيلو،  ث كوستيلو: متلازمة  .(1996)إم ج ت تحدي ة للحالا ة عليها. والتعليق الأصلي ة المجل ة، الوراثة لعلم الأمريكي ajmg.1320620203الطبي

10.1002/doi.org/https://199-201. 62(2)، 

ت  .(1865)دبليو آدامز،  .851ajmg.a.35292 10.1002/doi.org/https://1083-1094أ(5)، أ، الجزء  الانحناء وعلاج أمراض عن محاضرا

ي  تشرشل.لندن: الفقري. للعمود الأخرى والأشكال الجانب

ت، كيه، إف الأسدي،  ي سكو ي ماكاي، جونيور، آي، س ي، س ي إل، نيكلسون ب ب إم، كافون البول كالسيوم فرط  .(1999)إيه دي وفاتوري إل، هو

ي  ي البول وتحص ة ف  ،(1)59.13-57الأطفال، لدى الكلى أمراض كوستيلو. متلازمة حال

ة  ة المجل ة. الوراثة لعلم الأمريكي  D. Lacombe, & B., Arveiler, JF, Chateil, MA, Delrue, ajmg.a.31076 .(2003)أ، الجزء الطبي

10.1002/doi.org/https://257-262. 140(3)،  ت كوستيلو متلازمة ها ة. والتشو ة العصبي ة المجل ة. الوراثة لعلم الأمريكي أ، الجزء الطبي

ي كالوستيان، دير  .321ajmg.a.20330 10.1002/doi.org/https://301-305أ(3)،  ي، موروز، إم، ف ش، ب وبلايشمان كيه، إيه واترز، إن، ماكنتو

ة المجلة كوستيلو. متلازمة  .(1991)إس  ة، الوراثة لعلم الأمريكي  ،(1)73.41-69الطبي

ي، م.، كاكير،  ي.، أريس ة  .(2004)يو. وكرايالسين، إس.، تاكوي، س ت غدي ورم مع كوستيلو حال ة الدم. برولاكتين وفرط الدرق جارا ة المجل الأمريكي

ة. الوراثة لعلم   ،.DDLeón، De & Tغالاغر،  ،ACكالابريا،  .421ajmg.a.20361 1002/10. doi.org/https://196-199أ(2)، أ، الجزء الطبي

Blinman، R.، Simmons، PR، 

ي، كيه باكر، آي.، الشرقاوي، ح.، الخياط، د.، رمضان، س.، ألكسندر،  ي السكر ونقص كوستيلو متلازمة  .(2005)ك. وحسين، ف.، الصبان، س ف

ة المجلة الأنسولين. فرط عن الناتج الدم  ة. الوراثة لعلم الأمريكي  ,.S. Vicari, … M., Mallardi, ML, Gambardella, F .(2014 )أ، الجزء الطبي

Perrino, C., Caciolo, G., Piccini, P., Alfieri, ajmg.a.31011 10.1002/doi.org/https://227-230. 139(3)،  ي الملف ي السلوك ف

RASopathies.  ة ة المجل ة. الوراثة لعلم الأمريكي  .461ajmg.a.3637410.1002/doi.org/https://934-942أ(4)، أ، الجزء الطبي

ة  ة المجل ة الوراثة لعلم الأمريكي  .821ajmg.a.3014010.1002/doi.org/https://396-400أ(4)، أ، الجزء الطبي

ي التقييم  .(2007) ة للخصائص الطول ي المعرفي ة المجلة كوستيلو. متلازمة ف ة. الوراثة لعلم الأمريكي  KW .(2009)341أ(42)، أ، الجزء الطبي

Gripp, & K., Church, Sol-D., Stabley, J., Fehlis, DD, Schwartz, ME, Axelrad, ajmg.a.31968 10.1002/doi.org/https://

ي المسار  .3185-3193 ة للخصائص الطول ة المعرفي ة والتكيفي ي والسلوكي ة المجلة كوستيلو. متلازمة ف ة. الوراثة لعلم الأمريكي الجزء الطبي

 &إي، هوبكنز، إم، جيه كاتزنشتاين، دي، دي شوارتز، إي، إم أكسلراد،  .ቃ41ajmg.a.33126 1002/10. doi.org/https://2666-2672أ(21)، أ، 

ب،  ي الأداء  .(2011)دبليو كيه جري ي المعرف ي العصب ي والتكيف ة المجلة مراجعة. كوستيلو: بمتلازمة المصابين للأفراد والسلوك الوراثة لعلم الأمريكي

ة.  ت ج، الجزء الطبي ي ندوا ة، الوراثة علم ف هيرسيجوفاك، دبليو، بيوكيرز،  ،751ajmg.c.30299 10.1002/doi.org/https://115-122. (2)ج الطبي

ت  EC .(2014)وزوارثوف، أ.،  ي  HRASطفرا ي المثانة سرطان ف ة المجلة كوستيلو. بمتلازمة المحتمل وارتباطها مبكرة سن ف الوراثة لعلم الأوروبي

 ،839.22-837البشرية، 

ت ترتبط  ي بملف  RASopathiesاعتلالا ة المجلة مميز. شخص ة. الوراثة لعلم الأمريكي ة الوراثة علم ب، الجزء الطبي ة، العصبي والنفسي

(2005). P. Weir, & C., Brewer, JG, Scott, A., Bowron, ajmg.b.32632 10.1002/doi.org/https://434-446. (4)، 177  تم

ي زيادة اكتشاف  ي  HVAنسبة ف ب مريض لدى العضوي الحمض تحليل ف كوستيلو.بمتلازمة مصا

س- ي.، نافا، فلوري ي.، إس. راميريز، مويسن-إس.، سيرانو، كانون-ج كوستيلو متلازمة  .(2000)إي. شافيز، وإسكوبيدو-إس.، مارتينيز، باراجوير-ج

ي بالورم المرتبطة  ي. الأروم ة. عرض العصب طبيةقطة القضي

ي،  ي،  ،.Tنيهوري،  ،.Yأوك ي،  ،.Kكوروساوا،  ،.Hكوام هاش ... ،.Yتاناكا،  ،.Hأو

ي الملف  .(2009)ج. زامبينو،  ت المعرف ي التنظيم بخلل المرتبطة للاضطرابا ة ف ت سلسل ة  / MAPK. RASإشارا ة المجل لعلم الأمريكي

ة. الوراثة  /ቃ41BHChung, & CB, Chow, GK, Leung, GT, Mok, L., Zhu, AT, Chiu, ajmg.a.32488 10.1002أ(2)، أ، الجزء الطبي

doi.org/https://140-146. 

دي 
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