
                     ألفا مانوسیداز

ما ھو مرض نقص ألفا مانوسیداز؟
مرض نقص ألفا مانوسیداز ھو مرض وراثي نادر یمكن أن یتسبب في إصابة الأطفال والبالغین بتشوھات في الھیكل العظمي وخشونة ملامح الوجھ وفقدان السمع وإعاقات إدراكیة ومشكلات 

في الجھاز المعني (الأمر الذي قد یعني على سبیل المثال الإصابة بالعدوى بسھولة أكبر) والصحة العقلیة والمشكلات السلوكیة.۱

علامات مرض نقص ألفا مانوسیداز۲ 

استسقاء الرأس
قد تتراكم السوائل 

في المخ لدى بعض 
الأشخاص

ملامح الوجھ
تمیل إلى الخشونة

نقص المناعة والمناعة 
الذاتیة

تكرار العدوى، خاصةً في العقد 
الأول من العمر

تشوھات الھیكل 
العظمي

تشمل الجنف أو انحناء العمود 
الفقري لدى الكثیر من الأفراد

الوظائف العقلیة
عادة ما تظھر على الأفراد المصابین بمرض 

نقص ألفا مانوسیداز بعض علامات صعوبة التعلم، 
التي قد تتفاوت شدتھا بین الخفیفة أو الأكثر شدة. 

كم یندرج بین ھذه العلامات صعوبة تعلم الكلام

فقدان السمع
یفقد كافة الأفراد المصابین بمرض 

ألفا مانوسیداز تقریبًا السمع 
بدرجة ما

التحكم الحركي
في كثیر من الأحیان یبدوا الأشخاص المصابون 
بمرض ألفا مانوسیداز وأنھم كثیري التعثر عند 
الحركة، ویرجع ھذا الأمر إلى الضعف العضلي. 

وتشوھات مفاصلھم

قد یعاني بعض الأشخاص من،
اعتلال المفاصل

وھو مرض یصیب عدة 
مفاصل

الظھور الأول
التھابات الأذن المتكررة المرتبطة بفقدان السمع.۳ ضعف تدریجي في الوظائف 

العقلیة والكلام والتحكم الحركي.٤ یمكن أن یظھر استسقاء الرأس في السنة الأولى 
من العمر.٥

العقد الثاني والثالث من العمر
ضعف العضلات والترنح وتشوھات الھیكل العظمي 

واعتلال المفاصل المتعدد والمدمر.٦ عادة ما یتوقف النمو 
العصبي-الإدراكي كما یمُكن أن تظھر بعض الاضطرابات 

النفسیة۷

في مرحلة البلوغ
لا یكون المرضى قادرین على تحقیق الاستقلال الاجتماعي 

الكامل.۸ توجد بیانات محدودة للغایة حول متوسط العمر المتوقع 
للبالغین.



یعد تشخیص مرض نقص ألفا مانوسیداز في الوقت المناسب أمرًا ھامًا نظرًا لأنھ یمكن أن یؤثر على مدى جودة أداء الفرد على المدى البعید 
حیث ینبغي بدء العلاج في أقرب وقت ممكن.۹

یُمكن لطبیبك الاستعانة بعدد 
من الاختبارات البسیطة للغایة 

لتشخیص مرض ألفا 
مانوسیداز، من ضمنھا:

سوف یقیس مستوبات السكریات قلیلة التعدد 
في البول. إن وجود مستویات عالیة سوف 

یشیر إلى مرض نقص ألفا مانوسیداز

یتم أخذ عینة صغیرة من الدم لقیاس 
وجود إنزیم مانوسیداز في خلایا الدم. 

كما یمكن استخدام ھذا لتأكید 
التشخیص.

یمُكن أیضًا تأكید تشخیص الإصابة بمرض 
نقص ألفا مانوسیداز من خلال الاختبارات 
الجینیة، التي یمُكنھا الكشف عن طفرة في 

الجین المسبب للاضطراب.

اختبارات جینیة۱۲عینة دم۱۱عینة بول۱۰

رعایة الأشخاص المصابین بمرض نقص ألفا مانوسیداز
من الناحیة المثالیة، سوف تتم متباعة الفرد المصاب بمرض نقص ألفا مانوسیداز من قبل فریقاً من الأخصائیین الطبیین الذین یمكنھم 

المساھمة في تحدید الاحتیاجات المحددة لكل شخص والمساعدة في اقتراح أنسب الحلول.۱۳ على سبیل المثال:

مشاكل عیون

التھاب الأذن 
الوسطى

فقدان السمع

طبیب رمد

طبیب أنف وأذن وحنجرة

أخصائي سمع

طبیب أسنانتغییرات الأسنان

طبیب نفسي/خبیر التأخر العقلي
علم نفس

تشوھات العمود 
الفقري

مشاكل العظام العامة

مشاكل المفاصل

أخصائي جراحة العظام

نصائح لمساعدة المصابین بمرض 
نقص ألفا مانوسیداز۱٤

یجب أن تكون بیئة المنزل مجھزة بشكل كافٍ لتلبیة ھذه الاحتیاجات، مثل

علاوة على ذلك، سیحتاج الأفراد إلى تدخل تعلیمي مبكر لتنمیة المھارات الاجتماعیة وعلاج النطق والتعلیم الخاص لتحصیل أكبر قدر من التعلم.

وبالتالي، یمُكن أن تكون رعایة أي شخص مصاب بمرض نقص ألفا مانوسیداز أمرًا صعباً للغایة. إذا كنت تقوم برعایة شخص ما مصاباً بھذا المرض، فابق دائمًا على اتصال وثیق مع الأخصائي الذي یتعامل 
مع الحالة، حیث یمُكن أن یزودك بنصائح محددة تبعاً للاحتیاجات الفردیة للمریض.

استخدام المنحدرات للسماح 
زیادة كمیة الضوءبدخول الكراسي المتحركة

إصلاح أي مخاطر للمشي وتركیب أرضیات مانعة 
للانزلاق في دورة المیاه والمطبخ
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