
 

 

 

 ينیجلا جلاعلاو ایلاخلاب جلاعلا ىلإ لیلد
 

 ةیضرم تلااح نم نوناعی نیذلا صاخشلأل بطلا يفً ةروث ينیجلا جلاعلا ثدحُی
 ضعب يف .ةحص رثكأو لوطأ ةایحب عتمتلا ةیناكمإ مھل حیتی امم ،مھتایح ددھت ةردان
 هذھ رفوت نأ بجی .ةایحلا ىدم دئاوف ةدحاو ةرمل جلاعلا رفوی نأ نكمی ،تلااحلا
 .عساو قاطن ىلع عمتجمللو مھرسأو ىضرملل ةریبك دئاوف تاجلاعلا
 
 ةینیجلا ةداملا حلاصإ متی ثیح ،تاجلاعلل يعامجلا مسلاا وھ ينیجلا جلاعلا
 .يجلاعلا ریثأتلل اھتلكیھ ةداعإ وأ ضیرملل
 
 لیبس ىلع .اھردصم نم ةینیج ةلكشم حلاصإ يف ينیجلا جلاعلا موھفم لثمتی
 ىلإ نیعم نیج يف ةرفط يدؤت )اًیحنتم نوكی امً ةداع( يثارو ضرم يف ،لاثملا
 اذھ نم ةخسن لیصوتل ينیجلا جلاعلا مادختسا نكمیو ،يفیظو ریغ نیتورب جاتنإ
 هذھ ىلإ راشُی .اًیفیظو اًنیتورب جتنت يلاتلابو ،ةراضلا ةرفطلا ىلع يوتحت لا نیجلا
 .تانیجلا لئادبب جلاعلا مساب ةیجیتارتسلاا
 
 تایلمع نأ نم مغرلا ىلع ،يبموب ضرم نع ثحبلا دیق ةینیجلا تاجلاعلا لازت لا
 .ىرخلأا ضارملأل ةصخرّملا تاجلاعلا للاخ نم اًدیج ةموھفم تحبصأ ریوطتلا
 ةیلاّعفو ةملاس نامضل ،ةیاغلل ةمّیقو ،ةیاغلل ةمھم ةیریرسلا براجتلاو ثاحبلأا دعت
 تٍاونس ةدع رملأا قرغتسی نأ لمتحملا نم .لیوطلا ىدملا ىلع تاجلاعلا هذھ
 .ةیلاحلا تاعقوتلا يبلی لا وأ يبلی دق يبموب ضرمل حجان ينیج جلاع ریوطتل
 

 نیعون ىلإ ينیجلا جلاعلا فینصت متی
 ةیدسجلا ایلاخلل ينیجلا جلاعلا
 جلاعلا لثمی .لسنلا اھثری لاو ،طقف ضیرملا ىلع ةیجلاعلا تانیجلا رثؤت ،)SCGT( ةیدسجلا ایلاخلل ينیجلا جلاعلا يف
 .ضرملا جلاعل يجلاعلا يوونلا ضمحلا ھیف مدختسُی يذلاو ،دئاسلا يریرسلاو يساسلأا ثحبلا يدسجلا ينیجلا
 .ةیدسجلا ایلاخلل جلاعلل ةدیج ةحشرم يھ ،يبموب ضرم لثم ،ةیدرفلا ةینیجلا تابارطضلاا هذھ لثم
 
 يموثرجلا طخلا
 ةضیوبلا ایلاخو تاضیوبلاو ةیونملا تاناویحلا( ةیموثرجلا ایلاخلا لیدعت متی ،)GGT( يموثرجلا طخلل ينیجلا جلاعلا يف
 نیجلا ىلع يحلا نئاكلا ایلاخ عیمج ءاوتحا ىلإ ةیموثرجلا ةیلخلا لیدعت يدؤی .اھتانیج يف ةیفیظو تانیج لاخدإب )ةبصّخملا
 طخلل ينیجلا جلاعلا مادختسا لودلا نم دیدعلا رظحت .ةقحلالا لایجلأا ىلإ لقتنیو ثیروتلل لباق رییغتلا نإف ،يلاتلابو .لدعملا
 ةمداقلا لایجلأا ىلع ةلمتحملا رطاخملاب ةیفاك ةفرعم دوجو مدعل ارًظنو ،ةیقلاخأو ةینف بابسلأ ناسنلإا ىلع يموثرجلا
 .ةیدسجلا ایلاخلل ينیجلا جلاعلا لباقم رطاخملا ةدایزو
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 يبموب ضرمل ةینیجلا تاجلاعلا
 :يبموب ضرمل اھفاشكتسا يرجی ةیدسجلا ایلاخلل ينیجلا جلاعلل ةفلتخم تٍایجیتارتسا ثلاث اًیلاح كانھ

 )AAV( يدغلا سوریفلاب طبترملا سوریفلا .1
 تاططخمك اھمادختسلا فیضملل ةیولخلا ةزھجلأا عدخی امم ،ةفیضملا ةیلخلا ىلإ ةینیجلا اھتدام تاسوریفلا لخدُت ،رثاكتلل
 .ةیجلاع ةینیج ةدامب سوریفلل ةینیجلا ةداملا لادبتسا قیرط نع كلذ ءاملعلا لغتسی  .ةیسوریفلا تانیتوربلل

 تمت .راض ریغ سوریف اذھ .)AAV( يدغلا سوریفلاب طبترملا سوریفلا فلاغ مادختسا متی ،AAV ىلع مئاقلا جلاعلا يف
 ةفلتخم ةیعرف عاونأ كانھ .دوصقملا نیجلا ةفاضإ تمتو ً،لااعف دعی مل ثیحب AAV لقان نم ضرملل ةببسملا تانیجلا ةلازإ
 عونلا فدھتسیو دبكلا AAV8 وأ AAV5 يعرفلا عونلا فدھتسی ،لاثملا لیبس ىلع .مقرب اھیلإ راشُی يتلاو ،AAV نم
 .تلاضعلا ایلاخ AAV1 يعرفلا

 رمتست اھنكلو )يوونلا ضمحلا لمحت يتلا تاموسوموركلا لخاد( يرشبلا مونیجلا لخاد نیجلا/لقانلا ةینب جمد متی ام ارًدان
 يوونلا ضمحلا عاونأ لك لثم AAV ةینب رركتی لا ،ةیلخلا مسقنت امدنع ھنلأ بقاوع ھل اذھو .يفاضإ يموسومورك نایكك
 .)ةیعذجلا مدلا ایلاخ لثم( ایلاخلا ماسقنا عم ،تقولا رورمب AAV سوریف فیفخت متیس ،كلذل .ىرخلأا

 ىودعلاب ةباصلإا نم يمحم خملا .تلاضعلا وأ دبكلا ایلاخ فادھتسلا جلاعلا میمصتً ةداع متیس ،يبموب ضرمل ةبسنلاب
 ةینیجلا تاجلاعلا نم عاونلأا هذھ ححصت نأ عقوتملا ریغ نم اذل )BBB( يغامدلا يومدلا زجاحلا مساب فرعُی ءاشغ ةطساوب
 فدھتست نأ نكمی ىرخأ AAV تلاقان كانھ .)CNS( يزكرملا يبصعلا زاھجلا وأ خملا يف ةضیرملا ایلاخلا AAV ـل
 .يبموب ضرم جلاع يف اًیلاح اھیف رظنلا متی لا نكلو ،غامدلا

 لمتحملا نم ھنأ نم مغرلا ىلع ،ةدحاو ةرمل دحاو )IV( يدیرو بیرستك ماع لكشب AAV ـل ةینیجلا تاجلاعلا ءاطعإ متیس
 .بیرستلا دعب ةدیدع تاونسل ةمظتنملا ةبقارملا ىلع ةیحصلا ةمظنلأا رصت نأ

 :AAV ـل ةینیجلا تاجلاعلا اعون لمشی

 فدھتسملا دبكلا
 افلأ( يبموب ضرم يف صقانلا میزنلإا نم رارمتساب ةیحص ةخسن جاتنلإ دبكلل يجلاعلا يوونلا ضمحلا تاجلاعلا هذھ رفوت

 ایلاخً ةصاخ ،)يبصعلا زاھجلا ءانثتساب( مسجلا يف ایلاخلا ىلإ يحصلا میزنلإا اذھ لیصوت متی مث .)GAA وأ زادیسوكولغ
 .)ERT( میزنلإا لئادبب جلاعلل رمتسملا بیرستلا رارغ ىلع ،تلاضعلا
 
 ةفدھتسملا تلاضعلا
 يوونلا ضمحلا يف ينیجلا للخلا زواجتل )فایللأا( تلاضعلا ایلاخلً ةرشابم يجلاعلا يوونلا ضمحلا تاجلاعلا هذھ رفوت
 فقوو ةیعیبطلا تلاضعلا ةفیظو ةداعتسلا GAA میزنإ جاتنإ ىلع ةرداق ةجلاعملا تلاضعلا ایلاخ نوكت نأ بجی .تلاضعلل
 .ضرملا مدقت
 
 AAV ـل ةینیجلا تاجلاعلا ایازم

 اًیبسن ةلھس ةقیرطب نیجلا لیصوت 
 فیضملا يوونلا ضمحلا يف اھجمد متی ام ارًدان 
 ةفیعض مرولاب ةباصلإا صرف 
 میزنإ ةرفط نع لقتسم GAA ضیرملا ىدل 

 
 AAV ـل ةینیجلا تاجلاعلا بویع

 لقانل ةیعانملا ةباجتسلاا ریوطت متیس AAV جلاعلا راركت نكمی لا ثیحب 
 اًقبسم ةدوجوملا ةداضملا ماسجلأا ببسب نیلھؤم ىضرملا عیمج نوكی نل 
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 تقولا رورمب ةیلاعفلا جلاعلا دقفیس. 
 ةیلاع ةیسوریف تاعرجب دبكلا ةیمُّس ثدحت نأ نكمی 
 سوریف فیفخت متیس AAV تقولا رورمب لفطلا ومن للاخ نم لافطلأا ىدل. 
 ھفیفختو جلاعلا ومن ببسب اًبیرقت تٍاونس 4 نس لبق دبكلا ربع يدیلقتلا يلفطلا يبموب ىضرم جلاع نكمی لا 
 غامدلا ىلإ لوصولا ةبوعص. 

 

 ةئیطبلا تاسوریفلاب ينیجلا جلاعلا .2
 مسجلا جراخ اھلیدعتو ،يمظعلا ھعاخن نم ضیرملل ةیعذجلا ایلاخلا ذخأب موقت ةینقت وھ ةئیطبلا تاسوریفلاب ينیجلا جلاعلا
 لیدعت ىلع يوطنت ةینقتلا نلأ ارًظنو .مسجلا ىلإ ىرخأ ةرم ةلدعملا ایلاخلا لدبتست مث ،ةمقعم ةئیب يف )يحلا مسجلا جراخ(
 زاھجلا يف اًیجلاع ارًیثأت رفوی امك .دحاو لخدت دعب ةایحلا ىدم جلاع ریفوت ىلع ةردقلا اھیدل اھنإف ،ةیعذجلا ایلاخلل مئاد
 ةئیطبلا تاسوریفلاب ينیجلا جلاعلا ىلع ةیبورولأا ةیودلأا ةلاكو ةقفاوم للاخ نم ثیدح لاثم میدقت متی .يزكرملا يبصعلا
 .يبموب ضرمب طبترم بارطضا وھو ،نوللا لدبتملا ءاضیبلا ةداملا لثح ضرم يف يزكرملا يبصعلا زاھجلا جلاعل

 :عیباسأ ةعضب اھلامكلإ قرغتسی دق تاوطخ ةدع جلاعلا ةیلمع نمضتت

 .مدلا ىرجم يف مظعلا عاخن نم ةذوخأملا ةیعذجلا ایلاخلا قلاطإ متی ثیحب مسجلا زیھجت .1
 .مظعلا عاخن نم ةذوخأملا ةیعذجلا ایلاخلا نم يفكی ام عمجل ضیرملا نم مدلا ةلازإ .2
 نیجلا ىلع يوتحی ءيطب يسوریف لقان لاخدإ قیرط نع ةمقعم ةأشنم يف اھعمج مت يتلا ةیعذجلا ایلاخلا لیدعت .3

 .يجلاعلا
 .نافلوسوب لثم قبسم فییكت لماع مادختساب مظعلا عاخن ریضحت .4
 مظعلا عاخن نم ةذوخأملا ةلدعملا ةیعذجلا ایلاخلل )IV( يدیرو بیرست ءاطعإ .5
 .مدلا يف میزنلإا لئادبب جلاعل رمتسم ردصم ریفوت للاخ نم يجلاعلا نیتوربلل اًیح اًعنصم مظعلا عاخن حبصی .6
 .يزكرملا يبصعلا زاھجلا يف يجلاعلا نیتوربلا زرفتو يومدلا يغامدلا زجاحلاب مظعلا عاخن نم ةقتشملا ایلاخلا رمت .7

 ةئیطبلا تاسوریفلاب ةینیجلا تاجلاعلا ایازم
 ةایحلا ىدم جلاعلل دحاو لخدت 
 يزكرملا يبصعلا زاھجلا جلاع اضًیأ ھنكمی 
 میزنإ ةرفط نع لقتسم GAA 
 ءاضیبلا ةداملا لثح ضرم جلاعل ارًخؤم ھیلع ةقفاوملا تمتو ىرخأ ضارملأ ةددعتم ةیریرس براجت يف اًنامأ رھظأ 

 نوللا لّدبتملا
 رمعلا نع رظنلا ضغب يدیلقتلا يلفطلا يبموب ىضرمل اًبسانم نوكی نأ بجی 
 تاسوریفلل ةداضملا ماسجلأا ىلع ءًانب ىضرملا داعبتسا مدع 

 
 ةئیطبلا تاسوریفلاب ةینیجلا تاجلاعلا بویع

 فلت رطخ لیلقتل مدختسُت ةضفخنم ةعرج :مظعلا عاخن نم ةذوخأملا ةیعذجلا ایلاخلل يوونلا ضمحلا يف جمدنی 
 .يوونلا ضمحلا

 ةمظنأ نم ءزج ءارجلإا اذھ .ةیبناجلا راثلآا بنجتل ةقیقد تاعرج بلطتتو ةعضاب قبسملا فییكتلا لماوع دعُت 
 يھو ،ملاعلا ءاحنأ عیمج يف قَّبطُت ةیریرس تاءارجإ يھ ،نلآا ىتح ،ربتعت يتلا ةیسایقلا مظعلا عاخن ةعارز
 .اًدج ةنمآ

 

 )AON وأ ASO( خسنلا هاجتلا ةسكاعملا ةریغصلا تادیتویلكونلا .3
 نع ریبعتلا لیدعتو يزوبیرلا يوونلا ضمحلا ةجلاعم ىلع ریثأتلا ىلع ةرداق خسنلا هاجتلا ةسكاعملا ةریغصلا تادیتویلكونلا
 لیبس ىلع يزوبیرِّلا يوونلا ضمحلا ةجلاعم ىلع رثؤت يتلا GAA تارفط ىلع جلاعلا نم عونلا اذھ قیبطت نكمی .نیتوربلا
  سفن ىضرملا عیمج نم %90 يلاوح لمحی ،يبوروأ لصأ نم روھظلا رخأتم يبموب ىضرم يف .لاثملا

 تادیتویلكونلا دیلوت مت .)RNA( يزوبیرلا يوونلا ضمحلا ةجلاعم ىلع رثؤت يتلا c.-32-13T>G (IVS1) GAA ةرفط
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 كلذكو ،IVS1 ىضرم نم ایلاخلا يف يزوبیرلا يوونلا ضمحلا ةجلاعم حیحصت اھنكمی يتلا خسنلا هاجتلا ةسكاعملا ةریغصلا
 .ةردُن رثكأ ىرخأ تارفط نم نوناعی نیذلا ىضرملل

 ضمحلا .اھنم نیتوربلا جاتنإ متی يتلاو يوونلا ضمحلا نم ةعونصملا ةخسنلا وھ يزوبیرلا يوونلا ضمحلا :1 عبرملا
 رّیغی لا يزوبیرلا يوونلا ضمحلا .نیتوربلا جاتنلإ بلطلا دنع ھجاتنإ بجیو رمعلا ریصق ،نیتوربلا لثم ،يبیرلا يوونلا
 ةسكاعملا ةریغصلا تادیتویلكونلا ءاطعإ اضًیأ بجی كلذل .روھدتی ،مادختسلاا دعب .ھنم ةخسن درجم وھ لب ،يوونلا ضمحلا

 ةسكاعملا ةریغصلا تادیتویلكونلا لیدعت متی .مظتنم ساسأ ىلع يزوبیرلا يوونلا ضمحلا )ححصت( لّدعُت يتلا خسنلا هاجتلا
 كلذل .تانیتوربلابً ةنراقم ریثكب ارًارقتسا رثكأ حبصت ،ایلاخلا اھبعوتست نأ درجمب ؛اھرارقتسا زیزعتل اًیئایمیك خسنلا هاجتلا
 ارًاركت لقأ ةمظتنم تابیرست ىلإ خسنلا هاجتلا ةسكاعملا ةریغصلا تادیتویلكونلا جاتحت ،ةدایعلا يف ھقیبطت دنع ھنأ عقوتملا نم
 .میزنلإا لئادبب جلاعلابً ةنراقم

 

 يبموب ضرمل ةیجلاعلا خسنلا هاجتلا ةسكاعملا ةریغصلا تادیتویلكونلا ایازم
 نیتورب جاتنإ ةداعتسا GAA يعیبطلا 
 جلاعلل دّیج لكشب نوبیجتسی لا نیذلا ىضرملل ةدیفم نوكت نأ نكمی يلاتلابو تامیزنلإا لئادبب جلاعلا نع ةفلتخم ةیلآ 

 تامیزنلإا لئادبب
 اًنكمم تامیزنلإا لئادبب جلاعلا نیبو ھنیب عمجلا نوكی دق 
 ءلاؤھ لمحی ثیح يبوروأ لصأ نم روھظلا رخأتم يبموب ضرم نم نوناعی نیذلا ىضرملا مظعمل ةلص تاذ 

 خسنلا هاجتلا ةسكاعملا ةریغصلا تادیتویلكونلا مادختساب اھحیحصت نكمی يتلا IVS1 ةرفط
 
 يبموب ضرمل ةیجلاعلا خسنلا هاجتلا ةسكاعملا ةریغصلا تادیتویلكونلا بویع

 ةدحاو ةرمل ذخؤُی اجًلاع سیل - ةایحلا ىدم جلاعلا ءاطعإ 
 تقولا اذھ يف ةفورعملا ریغ ةیبناجلا راثلآا 
 يدیلقتلا يلفطلا يبموب ىضرمل بسانم ریغ 
 ةنیعم ةرفط مھیدل نیذلا ىضرملا طقف :ةددحم ةرفط 

 
 
 

 ةینیجلا تاجلاعلل ةیعانملا ةباجتسلاا
 تاجلاعلل داضملا مسجلل ةباجتسا ثدحت دق ،)ERT( تامیزنلإا لئادبب جلاعلا لثم ،ىرخلأا تاجلاعلا عم لاحلا وھ امك
 صاخشلأا ضعب روطی دق نكلو ،ضارعلأا أدھت ىتح ةعئاشلا ریقاقعلاب اھعم لماعتلا نكمی ،ةفیفخلا تلااحلا يف .ةینیجلا
 .يغبنی امك لمعلا نم ةلاّعفلا ةداملا عنمی امم جلاعلل ةلداعم ةداضم امًاسجأ
 
 اھتلازإ وأ ةداضملا ماسجلأا عنمل ریبادت ریوطت لمتحملا نمو ةدیدجلا تاجلاعلل ةداضملا ماسجلأا ةباجتسا مھفل ثحبلا ءارجإ متی
 ةبسنلاب كلذل ،جلاعلا ءانثأ يف طقف اًبولطم نوكی نأ بجی نكلو ،ينیجلا جلاعلا تلاوكوتورب دیقعت نم كلذ دیزیس .جلاعلا ءانثأ
 .مھتایح يف طقف ةدحاو ةرم ،صاخشلأا مظعمل
 
 اھیف متی مد لقن ةیلمع يھو .)TPE( ةیجلاعلا امزلابلا لدابت وأ ،امزلابلا ةداصف ةداضملا ماسجلأا ةرادلإ جلاعلا ةلثمأ نم
 متی مث ،ةرثأتم ریغ وأ ةرتلفم امزلابب ةداضملا ماسجلأا ىلع يوتحت يتلا امزلابلا لادبتسا متیو ،دیرو نم ضیرملا مد بحس
 :انھ ةیلمعلا هذھ ىلع لاثم رفوتی .مدلا لادبتسا

2440905-treatment-ms-exchange-https://www.verywellhealth.com/plasma 
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 ينیجلا جلاعلاو ایلاخلاب جلاعلا لوح دیزملا ةءارق
 نأ ةینطولا يبموب ةمظنمل نكمی .ةینیجلا تاجلاعلاو ایلاخلا نع دیزملا ةفرعمل تنرتنلإا ربع دراوملا نم دیازتم ددع كانھ
 :لثم ةینورتكللإا عقاوملا ىلع تامولعملا نم دیزم ىلع روثعلا كنكمیو تامولعملاب كدوزت
 

 نم بیتكلا اذھ لیزنت كنكمی - ينیجلا جلاعلا ملع بیتك  .1
-gene-programs/about-platform-https://sparktx.com/scientific

therapy/ 
 

 :ASGCT نم ویدیفلا اذھ .2
 disease-www.asgct.org/education/pompe 
 

 ينیجلا جلاعلا ىلع زكّرت يتلا Global Genes تاودأ ةعومجم .3
-content/uploads/2018/11/Guide-https://globalgenes.org/wp

1.pdf-Therapy_Toolkit_spread_DIGITAL-Gene-to 
 
 
 
 كتلئسأ نع ةباجلإا تمت :ينیجلا جلاعلا
 .)NORD( ةردانلا تابارطضلال ةینطولا ةمظنملا نم مدقم ،ةبوجأو ةلئسأ لكش يف مدقم ویدیف
 
 يھ ةردانلا ضارملأل NORD تاھویدیف ةبتكم ىلإ ةفاضإ ثدحأ
 .مونیجلا لیدعت لوح ویدیف عطاقم ةعبرأ نم ةعومجم

 
 
 

 ةیریرسلا براجتلا نع تامولعم
 .ةفلتخم لحارم يف اھنم لك ،يبموب ضرمل ينیجلا جلاعلا ثحبت يتلا ةیثحبلا تاعومجملا نم دیدعلا كانھ
 يف رخلآا اھضعب لازی لا امنیب ةیریرسلا براجتلا يف ةلمتحملا تاجلاعلا هذھ ضعب رابتخا لعفلاب مت دق
 .تاناویحلا ىلع هرابتخا متیو ةیریرسلا لبق ام ةلحرم

 ةینورتكللإا عقاوملا ىلع يبموب ىضرم راتخت يتلا ةیثحبلا تاساردلا لوح تامولعم ىلع روثعلا نكمی
 :لاثملا لیبس ىلع ،ةینطولاو ةیلودلا
 

 www.ClinicalTrials.gov 
 www.clinicaltrialsregister.eu 

 
 .www.worldpompe.org ىلع ينورتكللإا IPA عقوم ىلعو
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 .تاحفصلا هذھ يف ةدراولا تامولعملا وأ تاجلاعلا وأ ةیودلأا وأ تاجتنملا نم يأ ىلع IPA قداصت لا:ةیلوؤسملا ءلاخإ
 تاجلاعلا وأ/و ةیودلأا عیمج ةشقانمب ةدشب كحصنن .طقف ةیملاعإ ضارغلأ ةصصخم IPA عقوم ىلع ةدوجوملا تلااقملا
 .كبیبط عم تاجتنملا وأ/و

 ریدقتو ركش
 :ةقیثولا هذھ ةعجارمو مھتامھاسم ىلع نییبطلا انیراشتسم ركشن نأ دون
 
 .ادنلوھ ،مادرتور ،سومسارإ ةعماجل يبطلا زكرملا ،لیبانجیب میب روتكدلا
 
 .ادنلوھ ،مادرتور ،سومسارإ ةعماجل يبطلا زكرملا ،رسویر دلونرأ يرخفلا روسیفوربلا


