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الرعایة الطبیة للبالغین المصابین بمتلازمة برادر ویلي عرض عام للمشاكل الطبیة التي  

 یواجھھا الأطباء 
 

) ھي اضطراب وراثي معقد ذو مظاھر متعددة ومضاعفات طبیة ونفسیة محتملة. الاختبارات الجینیة متاحة PWSمتلازمة برادر ویلي (
لتأكید التشخیص. نتیجة للخلل المعرفي والمشكلات السلوكیة، فقد یواجھ البالغون المصابین بمتلازمة برادر ویلي صعوبة في وصف 

م على إصدار الأحكام حول حالتھم. لذلك، فمن الأھمیة بمكان الحصول على سجل طبي دقیق من العائلة/مقدمي شعورھم، وقد تتأثر قدرتھ
 الرعایة ومن خلال الفحوصات ذات الصلة. 

 
ون حتى  نتیجة للتحسن في المعرفة بمتلازمة برادر ویلي خلال العقود القلیلة الماضیة، أصبح الكثیر من البالغین المصابین بالمتلازمة یعیش

 سن الشیخوخة، لاسیما مع وجود نظام غذائي یخضع لإشراف صارم ومقید للطاقة ومع الوقایة من الأمراض المصاحبة و/أو علاجھا.
 

لمنظمة تجعل المضاعفات المحتملة التالیة من المفید للبالغین المصابین بمتلازمة برادر ویلي أن یخضعوا سنویًا للتقییم الطبي العام. وتدرك ا
) أنھ قد یكون ھناك تباین كبیر في إمكانات الوصول إلى الخدمات الصحیة والأخصائیین بسبب IPWSOالدولیة لمتلازمة برادر ویلي (

تشمل سوء المواصلات أو محدودیة الموارد المالیة أو الحاجة للسفر لمسافات طویلة. تلخص ھذه الوثیقة الاحتیاجات الصحیة عوامل 
 الرئیسیة الموصى بھا في سیاق الموارد المتاحة. 

 
 النتائج الطبیة الأكثر شیوعًا و/أو خطورة: 

 
طة بقلة النشاط البدني وبالتالي انخفاض الاحتیاجات من السعرات غالبًا ما تكون مرتب -الكتلة العضلیة الصغیرة ونقص التوتر  •

  الحراریة. وحتى لو كانت نسبة الوزن إلى الطول طبیعیة، فإن كتلة الدھون تكون مرتفعة.
تؤدي إلى زیادة كتلة الدھون بشكل كبیر إذا لم یتم التحكم في   -الرغبة البیولوجیة القویة للأكل بشكل لا یمكن التحكم بھ  •

  الطعام خارجیًا من خلال الإشراف والدعم المستمر مدى الحیاة فیما یتعلق بالوصول إلى الطعام.
تشمل مضاعفاتھا داء السكري من النوع الثاني، وارتفاع ضغط الدم، وقصور الجھاز التنفسي والقلب، وتوقف  -السمنة الشدیدة  •

  یرات والقرح الجلدیة، وتشوھات المفاصل.التنفس أثناء النوم، وارتفاع الكولیسترول في الدم، والتغ
القصور الھرموني مثل قصور الغدة الدرقیة ونقص ھرمون النمو وقصور الغدد التناسلیة مع المضاعفات المصاحبة في   •

  الغالب (مثل ھشاشة العظام). 
الإمساك المزمن والارتجاع والغصُة (الشرقة) وخطر التسلسل المفجع لتمدد المعدة والنخر  -مشاكل الجھاز الھضمي  •

  والتمزق الممیت. 
  الكثیر من الأشخاص لا یمكنھم التقیؤ، وعتبة الألم مرتفعة. •



 
 
 
 
 

  % من الأشخاص.80الجنف أو الحداب أو تقوس العمود الفقري، لدى حتى  -تشوھات العمود الفقري  •
یمكن أن تكون خفیفة ولكنھا غالبًا ما تكون شدیدة وتتطلب المساعدة والدعم   -الإعاقة الذھنیة والاضطرابات السلوكیة  •

  الشخصي باستمرار (مثل التحكم في الطعام). 
ن أن یمكن أن تنشأ بشكل غیر متوقع، وتتطلب التقییم النفسي والعلاج بالأدویة. یمك  -الذھان و/أو الاضطرابات المزاجیة   •

  تشیر التغیرات المفاجئة في السلوك أو فقدان الشھیة إلى الإصابة بمرض جسدي أو نفسي. 
 مسؤولة عن نسبة عالیة من الوفیات بین المصابین بمتلازمة برادر ویلي. -مشاكل الجھاز التنفسي  •

 
 مسائل إضافیة: 

 
وانخفاض حرارة الجسم ونقص  تؤدي أحیانًا إلى ارتفاع حرارة الجسم -اضطرابات تنظیم درجة الحرارة  •

  الاستجابة الحمویة حتى مع الالتھابات الشدیدة.
  تسبب عدم القدرة على التعبیر عن الشعور بالمرض و/أو الألم.  -الصعوبات في التواصل  •
تزید من احتمالات سوء تقدیر الأعراض الحالیة وتجاھل العدید من الأمراض والكسور. یجب الأخذ  -عتبة الألم المرتفعة  •

  بالاعتبار التصویر بأشعة إكس وإجراء الأشعة على البطن حتى لو لم تكن الأعراض الملاحظة شدیدة.
لإفراط في تناول الطعام وفي حالات أخرى، بما في ذلك الإمساك. یمكن رؤیة المعدة المنتفخة بعد ا -خزل المعدة ونخر المعدة  •

كما یمكن أن یكون نخر المعدة مصحوبًا بانتفاخ المعدة، مع القلیل من الأعراض المحتملة. ویمكن أن یكون القيء وفقدان الشھیة  
ن یساعد التقییم الطبي والعلاج في إنقاذ من العلامات الدالة على الإصابة بمرض مھدد للحیاة داخل البطن. في ھذه الحالة یمكن أ

 الحیاة.
 

 الأدویة ذات الصلة: 

 
ھناك العدید من الأدویة الیومیة المستخدمة في علاج الكثیر من المرضى المصابین بمتلازمة برادر ویلي، ویجب إعادة تقییم مدى الحاجة  

لخالیة من الدھون، وزیادة الحساسیة للأدویة في الغالب، فمن  إلى كل دواء من ھذه الأدویة بشكل دوري. ونتیجة لصغر كتلة أجسامھم ا
المقترح الحصول على جرعة أولیة منخفضة، لاسیما بالنسبة لمضادات الھیستامین وأدویة المؤثرات العقلیة. یمكن أن تحدث مضاعفات في  

 الجھاز التنفسي نتیجة لاستخدام جرعات قیاسیة من البنزودیازیبینات.
 

 الطب النفسي: 

 
من المھم أن یقوم طبیب نفسي بإجراء فحص دوري للأشخاص المصابین بمتلازمة برادر ویلي والذین یأخذون أدویة لعلاج المشكلات 

 النفسیة أو السلوكیة، حتى الذین تتم السیطرة علیھم جیدًا. 
 



 
 
 
 
 

 ملاحظات عامة:

 
سعي ھذه الوثیقة تم تصمیمھا لتناول المشكلات الطبیة التي عادةً ما تتم مواجھتھا لدى البالغین المصابین بمتلازمة برادر ویلي في إطار ال
إلى الحد من المشكلات الطبیة الخطیرة وتحسین جودة الحیاة. كما أن ھناك وثیقة منفصلة من المنظمة الدولیة لمتلازمة برادر ویلي 

)IPWSO(  .تتناول التقییمات أثناء الزیارات الطبیة المنتظمة 
 

بسبب أحد التغیرات الوراثیة  15یرجع السبب في الإصابة بمتلازمة برادر ویلي إلى عدم وجود معلومات وراثیة على الكروموسوم 
).  15مة على الكروموسوم أو الخلل في البص 15أو اختلال الصیغة الصبغیة لأحد الأبوین  15q11.2-q13(الحذف في الكروموسوم 

٪ من 99یوصى بشدة بتأكید التشخیص من خلال الاختبارات الجینیة. یساعد تحلیل مثیلة الحمض النووي على تأكید التشخیص في >
 الحالات.

 

 
) المساعدة في تحدید مصادر الاختبار. جدیر بالذكر أن ھناك حالات أخرى IPWSOیمكن للمنظمة الدولیة لمتلازمة برادر ویلي (

 یمكن أن تتداخل في العلامات والأعراض مع متلازمة برادر ویلي.
 

أغلب أشكال الرعایة الطبیة المطلوبة للمصابین بمتلازمة برادر ویلي لیست باھظة التكلفة أو یصعب الحصول علیھا في معظم البلدان  
 عن الرعایة الطبیة للمرضى الآخرین الذین لھم نتائج مماثلة. ولا تختلف

 
یرجى الاطلاع أیضًا على المعلومات الطبیة وغیرھا من المعلومات الأخرى، المكتوبة في الغالب بأسلوب مناسب للجمھور العادي، على  

 بلدًا:  100دعم الأسرة في أكثر من  ) الذي یتضمن معلومات عن منظماتIPWSOموقع المنظمة الدولیة لمتلازمة برادر ویلي (
http://www.ipwso.org 

 
  مصدرًا للمعلومات التفصیلیة عن متلازمة برادر ویلي عبر الإنترنت:  GeneReviewsتقدم 

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1330/  
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 الرعایة الطبیة للبالغین المصابین بمتلازمة برادر ویلي إرشادات التقییم للأطباء 
 

) ھي اضطراب وراثي معقد ذو مظاھر متعددة ومضاعفات طبیة ونفسیة محتملة یمكن علاجھا بشكل أكثر PWSمتلازمة برادر ویلي (
فعالیة في المراحل المبكرة من حدوثھا. یمكن أن یكون البالغون المصابین بمتلازمة برادر ویلي بصحة جیدة، لكنھم عرضة لمخاطر 

صاحبة "عرض عام للمشاكل الطبیة التي یواجھھا الأطباء". لذلك، فمن الأھمیة المضاعفات المحتملة الموضحة بالتفصیل في الوثیقة الم
بمكان أن یخضعوا لتقییم الطبیب العام وأن تجُرى لھم تحالیل الدم سنویًا على الأقل. یوصى بإجراء الفحوصات الموضحة أدناه أثناء 

) أنھ ربما یكون ھناك تباین كبیر في إمكانیة الوصول إلى  IPWSOالزیارات الطبیة. تدرك المنظمة الدولیة لمتلازمة برادر ویلي (
 الخدمات الصحیة والأخصائیین. تلخص ھذه الوثیقة الاحتیاجات الصحیة الرئیسیة الموصى بھا في سیاق الموارد المتاحة. 

 
ي، تحلیل مثیلة الحمض النووي، یجب تأكید التشخیص السریري لمتلازمة برادر ویلي بالاختبارات الجینیة. یمكن للاختبار الجیني الفرد

 ٪ من الحالات. 99أن یعطي تشخیصًا قاطعًا في >
 

 السجل الطبي الدقیق, مع التأكید على ما یلي: 

 
  التقییم لتحدید الأدویة التي لم تعد ضروریة والتفاعلات الدوائیة.  -الأدویة والجرعات  •
  فحص.تقییم التغیرات التي حدثت مؤخرًا ومقارنتھا بأحدث  -الوزن  •
التقییم فیما یتعلق بالطعام في المنزل وفي العمل وفیما بینھما. وكذلك فیما یتعلق بمدى الإشراف.   -بیئة الطعام  •

  والتدخلات في النظام الغذائي. 
  الساعات الروتینیة في الأسبوع. -النشاط البدني/التمارین الریاضیة  •
  ضیق النفس مع ممارسة النشاط. -صعوبات التنفس  •
  الشخیر وعلامات توقف التنفس والأرق والنعاس أثناء النھار. -اضطرابات النوم  •
دش المستقیم (شائعة ویمكن أن تسبب الارتجاع وعادات استعمال المرحاض والإمساك وعلاجھ وخ -مشاكل الجھاز الھضمي  •

  الإصابة بالناسور أو العدوى لدى المصابین بمتلازمة برادر ویلي).
  علامة محتملة لعدوى المسالك البولیة.  -التبول في الفراش  •
  الدورة الشھریة ووسائل منع الحمل لكلا الجنسین.  -الحیاة الجنسیة والعلاقات والتعلیم  •
  سبب العدوى.یمكن أن ی -خدش الجلد  •
  الحالات العقلیة/العاطفیة/النفسیة.  •

o  مثل نوبات الغضب الشدید.  -المشكلات السلوكیة  
o  مثل المواظبة والأنماط السلوكیة المتكررة وسمات التوحد. -العادات غیر المألوفة  
o  الذھان والاضطرابات المزاجیة والتغیرات السلوكیة الشدیدة.  -الأعراض النفسیة  



 
 
 
 
 

على سبیل المثال، ھل یعیش في المنزل أو مع أفراد آخرین متأخرین ذھنیًا أو في مركز خاص؟ قیِّم الوضع   -الوضع المعیشي   •
  الاجتماعي والمالي للمریض ومدى معرفة مقدمي الرعایة عن متلازمة برادر ویلي. 

 ھل ھناك مدخلات تعلیمیة ونشاط مرضٍ؟ -وضع العمل/البرنامج الیومي  •

 
 الجسدي العام ذي الصلة، بما في ذلك ما یلي:الفحص 

 
  ). 2، كجم/مBMIالطول والوزن ومؤشر كتلة الجسم ( •
  التقییم فیما یتعلق بارتفاع ضغط الدم أو عدم انتظام ضربات القلب الذي یحتمل أن یسببھ الدواء.  -العلامات الحیویة  •
  نان والتسوس.فحص الأسنان بحثاً عن علامات الارتجاع وصریر الأس -الأسنان  •
  التقییم فیما یتعلق بالقصور القلبي والرئوي. -سماع القلب  •
  ھل ھناك تھویة غیر منتظمة/انخماص?  -سماع الرئة  •
  ھل ھناك أدلة على الإمساك؟ -فحص البطن  •
  ھل ھناك جنف أو حداب أو تشوھات في المفاصل؟  -فحص الظھر والمفاصل  •
  ھل ھناك وذمة في الساق؟ ھل ھناك تقرحات؟  •
  ھل یحتاج إلى أحذیة خاصة؟  -القدمان ووضعیة القدم  •
  علامات خدش الجلد والقرح والالتھابات؟ -فحص الجلد  •
 ن وجد، قم بالإحالة إلى التقییم الجراحي)الأعضاء التناسلیة عند الرجال للتحقق من تعلق الخصیة (إ •

 
  تحالیل الدم (سنویًا أو كل سنتین): 

 صباحًا، فیما یتعلق بالدھون والجلوكوز وھرمون التستوستیرون النشط نھارًا 8یوصى بإجراء تحلیل دم صائم الساعة 
 

• TSH وT3 الحر وT4  .(تحلیل وظائف الغدة الدرقیة) الحر  
  وكوز الدم صائم. أو جل A1Cالھیموغلوبین  •
  ) والكالسیوم، والفوسفورDH-25فیتامین د ( •
  الھیموغلوبین وعدد كرات الدم.  •
• +Na +وK .(قد یشیر نقص صودیوم الدم إلى الإفراط في تناول السوائل أو الآثار الجانبیة للأدویة) والكریاتینین  
  دھون الدم والكولیسترول وإنزیمات الكبد. •
  (في حالة عدم العلاج بالھرمونات الجنسیة). FSH؛ والنساء: الاسترادیول، LHالرجال: التستوستیرون،  •
• IGF-1 .بالنسبة لمن سبق علاجھم بھرمون النمو، للتأكد من الجرعة والتوافق :  



 
 
 
 
 

 الفحوصات الموصى بھا الأخرى:

 
  سنوات. 3إلى  2الفحص من قبل أخصائي طب وجراحة العیون كل  •
  فحص الأسنان والنظافة مرتین في السنة أو أكثر إذا لزم الأمر.  •
 سنة.  50تقییم السمع لدى من یعانون من ضعف الكلام ومن ھم أكبر من  •

 
 یوصى أیضًا بما یلي، إن أمكن:

 
  التقییم من قبل أخصائي الغدد الصماء لتقییم وظائف الغدة النخامیة/الوطاء وخطر الإصابة بداء السكري. •
یم من قبل أخصائي الوراثة الطبیة للتأكد من إجراء الاختبارات الجینیة الصحیحة وللاستشارة الوراثیة فیما یتعلق التقی •

  بمخاطر التكرار بین أفراد العائلة مستقبلاً. 
  شھور، مع التأكد من معرفتھ بمتطلبات متلازمة برادر ویلي. 6أخصائي التغذیة (أو من یكافئھ) كل  •
  التقییم من قبل أخصائي العلاج الطبیعي للمفاصل والعضلات وإعطاء التوصیات حول الأنشطة الحركیة. •
• DEXA   سنوات. 3(بالنسبة لكثافة المعادن في العظام وتكوین الجسم) كل  
 دراسات النوم لتقییم توقف التنفس النومي المركزي أو الانسدادي أو الخدار أو التغفیق، إذا لزم الأمر. •

 
 لاحظ من فضلك: 

 
در ویلي. ومن الأمثل أن یتم التأكد من  جدیر بالذكر أن ھناك حالات أخرى یمكن أن تتداخل في العلامات والأعراض مع متلازمة برا
) المساعدة في تحدید مصادر  IPWSOصحة التشخیص عن طریق الاختبارات الجینیة. یمكن للمنظمة الدولیة لمتلازمة برادر ویلي (

 الاختبار. 
 

مصدرًا للمعلومات التفصیلیة حول تشخیص وأعراض وتقییم وعلاج الأشخاص المصابین   GeneReviewsتقدم 
 /https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1330 زمة برادر ویلي:بمتلا
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