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 :الملخص

) والمعنیة بعلم الأمراض والتعاریف  ILAEتقترح فرقة العمل التابعة للرابطة الدولیة لمكافحة الصرع (

سنتین من   تصل إلى تصنیفًا وتعریفًا لمتلازمات الصرع عند حدیثي الولادة والرضع الذین یعانون من نوبة 

ما یرتبط الصرع بأمراض مصاحبة   اوكثیرً  العمریة،العمر. إن معدل حدوث الصرع مرتفع في ھذه الفئة 

ضادة للصرع الخاصة بالمتلازمة بعد التجارب ذات الشواھد وتطویر  ووفیات كبیرة. یعد ترخیص الأدویة الم

علاجات دقیقة مرتبطة بالجینات من العوامل الدافعة التي تحدد الأنواع الظاھریة الإكلینیكیة من المتلازمات  

  للصرع، 2017لعام   ILAEالمتوافق مع تصنیف  الاقتراح،التي تبدأ في الطفولة. الھدف الرئیسي من ھذا 

ھو دعم تشخیص الصرع والتأكید على أھمیة تصنیف الصرع لدى الفرد حسب المتلازمة والمسببات. لكل  

)  EEGوتخطیط كھربیة الدماغ ( النوبات،وأنواع  السریریة،والدورة  عن الوبائیات،نقوم بالإبلاغ   متلازمة،

زمات إلى متلازمات محدودة  ، والتصویر العصبي ، وعلم الوراثة ، والتشخیص التفریقي. یتم فصل المتلا

وھي أمراض یكون فیھا   وصرع،تلقائي واعتلال دماغي نمائي   شفاءحیث من المحتمل أن یكون ھناك  ذاتیًا،

 ضعف النمو مرتبط بكل من المسببات الأساسیة المستقلة عن النشاط الصرعي والاعتلال الدماغي الصرعي.  

حیث یوجد مسببات محددة للصرع مرتبطة بنمط   سببات،بالمالفئة الناشئة من متلازمات الصرع الخاصة 

ظاھري سریري محدد بوضوح وموحد نسبیًا ومتمیز في الأفراد الأكثر تضررًا وكذلك مخطط كھربیة الدماغ  

 المتسق والتصویر العصبي و / أو الارتباطات الجینیة.  

المتلازمات الموصوفة حدیثاً في  وسیتم دمج ھذه  الزیادة،سیستمر عدد المتلازمات المحددة المسببات في 

المعاییر  ووالتنبیھات التحذیریة،   الإلزامیة،الوقت المناسب في ھذا التصنیف. تلخص الجداول السمات 

 للمتلازمات الشائعة.   الاستبعادیة

یتم تقدیم التوجیھ بشأن معاییر تشخیص المتلازمة في المناطق محدودة الموارد حیث قد لا یتوفر التأكید  

 بما في ذلك تخطیط كھربیة الدماغ والتصویر بالرنین المغناطیسي والاختبار الجیني.   المختبري،

 مفتاحیة: الكلمات ال

ال مع نوبات بؤریة مھاجرة، تشنجات  متلازمة دریفت، صرع الأطف والصرع،اعتلال الدماغ النمائي 

 طفولیة، صرع محدود ذاتیًا 
 

 

 



 | المقدمة  1
) والمعنیة بعلم الأمراض والتعریفات  ILAEتقترح فرقة العمل التابعة للرابطة الدولیة لمكافحة الصرع (

إطارًا لتصنیف وتعریفات متلازمات الصرع التي تبدأ في فترة حدیثي الولادة والرضاعة. تشمل ھذه  

حتى عمر سنتین. فریق العمل یقترح  و ، الخدج أو مكتملي أشھر الحملسواء  الولادة،المجموعة الأطفال منذ 

نقدم مفھوم متلازمات  ذلك،. علاوة على إلكترو كلینیكیارفة لمزامنات الصرع الراسخة المع التعاریف

الصرع التي تحددھا المسببات في المقام الأول. تتضمن ھذه المجموعة المتلازمات التي یوجد لھا مسببات  

محددة للصرع والتي ترتبط بنوع ظاھري سریري محدد بوضوح وموحد نسبیًا ومتمیز في الأفراد الأكثر 
  1.الارتباطات الجینیة   صویر العصبي و / أو) والتEEGتضررًا بالإضافة إلى تخطیط كھربیة الدماغ (

سیصبح الطیف النمطي تعریفًا أفضل بمرور الوقت. على غرار جمیع تصنیفات   الجدیدة،مع كل الارتباطات 

ILAE   كان تركیز فریق العمل لدینا ھو تطویر وثیقة تعكس أحدث المعارف العلمیة التي تعد مجتمع ،

 وإدارة الصرع. الصرع للتطورات الناشئة في تشخیص 

ومع  العلمیة؛لا یمكن إجراء تصنیف بیولوجي خالص لمرض الصرع في ظل المستویات الحالیة للمعرفة 

فإن توسیع تعریف متلازمات الصرع لیشمل المسببات یعكس الواقع الحالي لتشخیص وإدارة الصرع   ذلك،

بل تعالج    فحسب،والتي قد لا تخفف أو توقف النوبات   وراثیًا،السریري. العلاجات الدقیقة للصرع المحدد 

 أیضًا العدید من الأمراض المصاحبة، قید التطویر. 

على مدى   ILAEھذا الاقتراح على عمل العدید من لجان وفرق العمل التابعة لـ تعتمد المفاھیم المقدمة في   

للنوبات عند   2021 عام  لتصنیف الصرع وتعدیل 2017لعام  ILAEعدة عقود وتزید من تطویر إطار عمل 

إلى نوع الصرع،    النوبة،، حیث یتم النظر في المسببات على جمیع مستویات التصنیف من نوع موالیدال

 زمة الصرع.  ومتلا

حیث قد یرتبط أحد    بالصرع،ھناك علاقة معقدة بین المسببات والمظاھر السریریة لدى الأفراد المصابین 

  نادرة،المسببات بعدة متلازمات صرع مختلفة وحیث قد ترتبط متلازمة واحدة بمسببات مختلفة. في حالات 

في أي فرد  یتطلب،عظم الأفراد المصابین. وھذا ترتبط المسببات المحددة بمتلازمة كھروكلینیكیة فریدة لدى م

أن یتم النظر في كل من المتلازمة الكھربیة الإكلینیكیة والمسببات معًا عند وضع خطة   بالصرع،مصاب 

. في المناطق محدودة الموارد حیث یمثل ھذا النھج تحدیًا بسبب محدودیة الوصول إلى  دارة المرضإ

 . المتخصصة ختبارات الا

 یمكن أن تشیر في كثیر من الأحیان إلى المسببات وتوجیھ العلاج الأمثل.   الصرع بدقة متلازمة تحدیدإن 

 إلى تعزیز المساواة في الرعایة.  ILAEقد یؤدي التعاون الدولي من خلال الشبكات العالمیة و  لذا



 

 : النقاط الرئیسیة

) لمتلازمات الصرع المحددة ILAEالصرع (• تعرض ھذه الورقة تعریفات الرابطة الدولیة لمكافحة 

 والرضع.  حدیثي الولادةعند إكلینیكیًا والتي تبدأ 

• قمنا بتقسیم المتلازمات إلى مجموعتین: متلازمات الصرع محدودة الذات واعتلال الدماغ النمائي  

 والصرع.

 • نقدم مفھوم متزامن الصرع الذي تحدده المسببات في المقام الأول. 

 لدعم الاستخدام الأسھل للأطباء. استبعادیة معاییر تنبیھات و، المتلازمة معاییر إلزامیة • نلخص لكل

 

 | تعریف متلازمة الصرع  1.1

ف اقتراح تصنیف الصرع ومتلازمات  متلازمة الصرع   ،1985في عام   ILAEالذي نشرتھ  الصرع،یعُرِّ

تحدث عادةً معًا". احتفظ الصرع بھذا   والأعراض،على أنھا "اضطراب صرع یتمیز بمجموعة من العلامات 

  النوبات،واصفًا متلازمة الصرع على أنھا مجموعة من المیزات التي تتضمن أنواعًا نموذجیة من  التعریف،

غالباً مع میزات مرتبطة بالعمر مثل   معًا،دوث ومیزات التصویر التي تمیل إلى الح ،ومخطط كھربیة الدماغ

والتشخیص في   النھاري،والتباین  النوبات،ومحفزات  )،ما ینطبق ذلك(عندفترات الھدوء العمر في البدایة و

وقد لوحظ أن   2والأمراض المصاحبة الممیزة مثل الاختلال الوظیفي العقلي والنفسي.  الأحیان،بعض 

 وعلاجیة.  وإنذاریة، مسببة،ار المتلازمات قد یكون لھا آث 

 : 1یقترح فریق العمل لدینا التعریف التالي لمتلازمة الصرع  

، غالبًا ما تدعمھا نتائج مسببات  بتخطیط كھربیة الدماغو  التي تكشف سریریًا"مجموعة ممیزة من السمات 
متلازمة لدى الفرد المصاب  الومعدیة)." غالباً ما یحمل تشخیص  مناعیة، استقلابیة، وراثیة، ھیكلیة،محددة (

تعتمد على العمر ومجموعة    عوارضبالصرع آثارًا تنبؤیة وعلاجیة. غالبًا ما تحتوي المتلازمات على  
 من الأمراض المصاحبة. محددة 

 

 لدى حدیثي الولادة والرضع الذي یبدأ | الصرع  1.2

) في الأفراد الذین  100000لكل   60المؤشرات (>  تشیر أعلىحیث ، العمریعتمد معدل حدوث الصرع على 

الصرع في السنة الأولى من   انتشار عامًا أو أكثر.  65الذین یبلغون  الأفراد سنوات و 5تقل أعمارھم عن  



أظھرت   8- 6سنة) .  -شخص   100000لكل  46مقابل   118-82.1العمر أكثر من الأطفال الأكبر سنًا (

 62أشھر و  6لطفل حي قبل  ولادة  100000لكل   75ة محتملة حدیثة حدوث دراسة سكانی

وھي نسبة أعلى بكثیر من التقدیرات السابقة من الدراسات   شھرًا،  12و   6 عمر  بینللموالید   100000لكل 

 12بأثر رجعي.  

معرفي  یعاني الأطفال المصابون بالصرع في وقت مبكر جداً من الحیاة من عبء ثقیل من الاعتلال ال

٪ من تأخر  50مع ظھور ما یصل إلى  15 والوفیات،ومعدلات أعلى من مقاومة الأدویة  13 والسلوكي،

 . ظھور المرضالنمو العالمي بعد عامین من 

وأولئك الذین   14المصاحبة أكثر شیوعًا بین الأطفال الذین یصابون بنوبات مقاومة للأدویة  الأمراض 9

 . شدیدةیعانون من نوبات  

؛ ومع ذلك، في العقدین الماضیین،   ة الكھرو سریریتقلیدیا، تم تعریف المتلازمات الأولیة من خلال السمات 

سمح اكتشاف الجینات في الصرع بدراسة قرون مشتركة من الحالات ذات المسببات الجینیة المشتركة.  

 CDKL5,18 MeCP2،19,20ظھرت أنماط ظاھریة كھروسریریة متسقة، مع أمثلة بما في ذلك 

PCDH19,21-23 STXBP1,24  وdup 15,25    وللمسببات الأیضیة والمناعیة والمعدیة أیضا أنماط

أو ھیكلیة أو استقلابیة أو مناعیة أو معدیة   ،وراثیة). الصرع بسبب أسباب 1ظاھریة كھروسریریة ممیزة ( 

متسقة ولھا آثار إداریة وآثار   معینة قد تفي أیضًا بمعاییر المتلازمة، عندما ترتبط بخصائص إلكترولینیكیة

%   54سنوات حسب المتلازمة في   3. یمكن تصنیف الصرع عند الأطفال الذین تقل أعمارھم عن  تنبؤیة

%، عندما یتم استخدام أحدث تقنیات اختبار الشیخوخة العصبیة والأیض والجینات.  54المسببات في بحسب و

. وبالمقارنة،  منھم % 64، یمكن تحدید المسببات في أشھر 12في المجموعة التي تقل أعمارھا عن  9، 7

%، مع  64في  ظھورهأشھر بمتلازمة الصرع عند   18یمكن تصنیف الرضع المصابین بالصرع الحاد قبل  

 26 9%.  67تحدید المسببات في  

على أولئك الذین لدیھم سمات كھربیة  رقة تقتصر متلازمات الصرع المحددة في علم المسببات في ھذه الو

تجانسة والتي، على الرغم من أنھا أمراض نادرة بشكل فردي، إلا أنھا شائعة بما یكفي لیتم رؤیتھا في  م

ممارسة أخصائیي صرع الأطفال. سیزداد عدد المتلازمات المحددة مسببًا التي یمكن التعرف علیھا، ومن  

ج الاستجابة للعلاج كجزء من  المتوقع إجراء مزید من التخلص من العلاجات الدقیقة المرتبطة بھا. لم ندر

تعریف متلازمة الصرع، على الرغم من أنھ عندما یكون ھناك دلیل على خصوصیة الاستجابة للأدویة، إما  

 قد ناقشنا ھذا في النص. وتقلیل أو تفاقم تكرار النوبات، 
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التابعة لنا في ورقة منفصلة بعنوان  ترد منھجیة تصنیف المتلازمة وتعریفھا التي وضعتھا فرقة العمل 

«منھجیة تصنیف وتعریف متلازمات الصرع مع قائمة بالمتلازمات: تقریر فرقة العمل التابعة للرابطة  

). وعقُد اجتماع لفریق عامل یضم أعضاء فرقة العمل من ذوي  1والتعاریف» ( لتصنیف والمعنیة بعلم ا

عضاء المجموعة لصیاغة نموذج لكل متلازمة مقترحة  الخبرة في مجال طب الأطفال. تم تعیین أحد أ

 . باستخدام البیانات

، مع أحدث إصدار من «متلازمات الصرع للرضاعة  2019حتى یولیو    المراجعة الأدبیة لما نشرُمن 

. استندت  www.epilepsydiagnosis.orgوالمعاییر الحالیة المدرجة في  27والطفولة والمراھقة»  

نا إلى عملیة تكراریة داخل فرقة العمل تستند إلى مزید من المدخلات والخبرة  التعاریف المعروضة ھ 

السریریة لأعضاء فرقة العمل، جنبًا إلى جنب مع بحوث الأدبیات الإضافیة. ساعدت عملیة دلفي التي  

  تضمنت جولتین من التعلیقات وإشراك أطباء خبراء إضافیین خارج الجانب مجموعة التألیف في بناء توافق

في الآراء لأي مجالات خلاف. تتناول ھذه النسخة المنقحة تعلیقات المستعرضین والتعلیقات المنشورة على  

 في التقدیم الأول، وعند الحاجة، استندت إلى جولة دلفي الثالثة.  ILAEموقع 

 

 : إطار التصنیف 2.1

المحددة لمتلازمات الصرع مع بدایة فترة  الھدف من ھذه الورقة ھو معالجة السمات السریریة والمختبریة 

سنوات) وتقدیم الأساس المنطقي لأي تغییرات مھمة في التسمیات أو    2حدیثي الولادة والطفولة (حتى سن 

 : 1التعریف. لكل متلازمة، وضعنا ثلاث مجموعات من المعیار 

حالة عدم وجود   إلزامي: المعاییر التي یجب أن تكون موجودة من أجل تشخیص المتلازمة. في -

 معیار إلزامي، لا یمكن تشخیص المتلازمة. 

التنبیھات: معاییر غائبة في الغالبیة العظمى من الحالات داخل المتلازمة، ولكن نادرًا ما یمكن   -

ولكن یجب أن تدفع الطبیب إلى إعادة التفكیر في التشخیص   ،المتلازمةرؤیتھا. التنبیھات وحدھا لن تستبعد 

من التحقیقات لاستبعاد الحالات الأخرى. كلما زادت التنبیھات الموجودة، قل ثقة المرء في  وإجراء مزید 

 تشخیص متلازمة معینة. 

الاستبعاد: المعاییر التي یجب أن تكون غائبة من أجل تشخیص المتلازمة. في حالة وجود معیار   -

 استبعادي، لا یمكن تشخیص المتلازمة. 
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الجدیدة والرضع إلى مجموعتین رئیسیتین: متلازمات   الموالید قسمنا متلازمات الصرع مع بدایة فيلقد 

والاعتلال الدماغي النموي   ،تلقائیة  فترات ھدوءالصرع المحدودة ذاتیًا، حیث من المحتمل أن یكون ھناك 

وراء نشاط الصرع  والصرعي، وھي أمراض یوجد فیھا ضعف في النمو یتصل بكل من المسببات الكامنة 

). معظم المتلازمات الخاصة بالمسببات التي تبدأ في فترة حدیثي الولادة  1واعتلال الدماغ الصرعي (الشكل 

 . DEE اعتلال الدماغ النمائي أو الطفولة ھي متلازمات

 على حد سواء.  جینیة ووراثیة ضمن مجموعة الصرع المحدود ذاتیًا، ھناك متلازمات 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 الصرع الذاتي 
 (SeLNE)  صرع الموالید الذاتي

(العائلي) عند حدیثي الولادةالصرع الذاتي   
(SeLFNIE) 

 (SeLIE) الصرع الذاتي عند الأطفال

(GEFS+)الصرع العام مع نوبات صرع الحمیة الزائدة  

 (MEI) الصرع العضلي في الطفولة

ي لنمائي الصرع اعتلال الدماغ ا  

(EIDEE)   الاعتلال الدماغي الصرعي في مرحلة مبكرة
  من نمو الأطفال

 صرع الطفولة المصحوبة بنوبات بؤریة مھاجرة 
(EIMIFS) 

الطفولةمتلازمة تشنجات صرع   (IESS) 

 (DS) متلازمة أورافیت 

 

ةیالنمائ  ة یالاعتلالات الدماغ   

ةی المسببة بالاسباب التال ةیالصرع   

• KCNQ2-DEE 

• Pyridoxine-dependent 

and Pyridox(am)ine 5’  

phosphate deficiency DEE 

على البیرودوكسن المعتمد  

Pyridox (am) ine 5 ' 

الفوسفات  عوز  

• CDKL5-DEE 

• PCDH19 الصرع ة یعنقود   

• GLUT1DS-DEE 

 متلازمة ستورج ویبر  •

مع ورم المھاد ةی ضحك نوبات   



تنظیم متلازمات الصرع التي تبدأ عند حدیثي الولادة والرضع. تنقسم المتلازمات على نطاق واسع    1الشكل 

عفویة) واعتلالات الدماغ التنمویة   فترة ھدوءإلى الصرع المحدود ذاتیاً (حیث من المحتمل أن یكون ھناك 

والصرعیة (الاضطرابات التي یكون فیھا ضعف النمو مرتبطًا بكل من المسبب الأساسي المستقل عن نشاط  

أو   ،وراثیةالصرع واعتلال الدماغ الصرعي). ترجع متلازمات الصرع الخاصة بعلم المسببات إلى مسببات 

ة محددة، ولھا سمات كھروسریریة متسقة وإدارتھا وآثارھا التنبؤیة.  ھیكلیة أو استقلابیة أو مناعیة أو معدی

اعتلال   معظم المتلازمات الخاصة بالمسببات التي تبدأ في فترة حدیثي الولادة أو الطفولة ھي متلازمات

 DEE الدماغ النمائي

 ومتلازمات بسبب 

ALDH7A1  عضو في العائلة 7، نازعة ھیدروجیناز الألدھیدA1  ؛ CDKL5  5، كیناز السیكلین  

 ؛  2عضو   Q، قناة البوتاسیوم ذات بوابات الجھد الفرعي KCNQ2 ؛

 PCDH19  19بروتوكادرین; 

PNPO,    فوسفات أوكسیدیز -'5بیریدوكسامین 
 

وغیر   وراثیة متشابھة إلى حد كبیر في الحالات الالمتغیرات المسببة للأمراض تنتج سمات كھربائیة سریریة 
ة. لذلك ، قمنا بتعیین اسم للمتلازمة والوراثة كواصف ثانوي. تم وصف أسباب إعادة وضع مصطلح  وراثیة ال

 "حمیدة" في قاموس الصرع مع "محدود ذاتیًا" سابقًا. المتلازمات مرتبطة بالإدراك الطبیعي أو ضعفإدراكي
فیف. یدرك مفھوم "اعتلال الرأس النمائي والصرعطأول اعتلال إدراكي  " (DEE اعتلال الدماغ النمائي   ) 

قد یعُزى الاعتلال المشترك النمائي العصبي   مبكر،أنھ في الرضع الذین یعانون من الصرع الشدید في وقت 
 إلى كل من السبب الكامن والآثار العكسیة لنشاط الصرع غیر المنضبط.  

)،  EIDEEالمبكر للرضع ( اعتلال الدماغ النمائي DEEإلى  DEEs اعتلال الدماغ النمائي لقد قمنا بتقسیم

أشھر من العمر   3ومتلازمات أخرى تظھر عادة بعد  العمر،أشھر من  3  منمع ظھور حصري في عمر أقل 

لظھور  أو لدیھا مجموعة من الأعمار التي تشمل فترات الطفولة المبكرة والمتأخرة. نناقش العمر النموذجي 

 كل متلازمة.  

، حیث  في شھور لاحقة من الولادةحدیثي الولادة وحالات ظھور   ظھور فيفرعیًا إلى  EIDEEلم نقم بتقسیم  

 في أي وقت من الولادة إلى بضعة أشھر من العمر. یظھر المرضیمكن أن  
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 ) SeLNE) (العائلي ( الذاتيصرع الموالید 



  ،متشابھةلھما سمات سریریة وكھربائیة  ذاتي العائليوصرع حدیثي الولادة ال ذاتي صرع حدیثي الولادة ال

). یجب البحث عن تاریخ عائلي بعنایة لأنھ یمكن  1ولكن یمكن تمییزھما على أساس تاریخ الأسرة (الجدول  

أن یدعم التشخیص ویوجھ القرارات المتعلقة بالتحقیق والعلاج والتشخیص. كانت المتلازمة العائلیة تعُرف  

 سابقًا باسم نوبات أو تشنجات حدیثي الولادة العائلیة الحمیدة. 
الحیاة وغالبًا ما یكون لھا میزات منشط بؤري أو مستنسخ بؤري أو قد  من  7و   2أ النوبات عادةً بین الأیامتبد

تتقدم للحصول على میزات متسلسلة. یمكن أن تتكرر النوبات على مدار ساعات إلى أیام. وعادة ما تكون  
   ).31المعالم الإنمائیة طبیعیة (

 لصرع حدیثي الولادة المحدود ذاتیًا (العائلي) خیص ش معاییر الت) 1الجدول ( 

 المعاییر الاستبعادیة  التنبیھات الإلزامیةلمعاییر ا 

تتمیز النوبات بالتوتر   النوبات

البؤري ملامح في  

البدایة، تؤثر على الرأس  

 والوجھ والأطراف.  

قد تتناوب النوبات  

الارتجاجیة البؤریة أو  

النوبات التوتریة من  

نوبة صرع إلى نوبة  

صرع، وقد تتطور إلى  

نوبات توتر ثنائیة أو  

 ارتجاجیة 

یوحي التاریخ السریري بحدوث  

 نوبات في الرحم 

جات الصرعیة  _ التشن 

نوبات الرمع العضلي  

النوبات الصرعیة العامة  

النوبات التوتریة الرمعیة  

 المعممة 

تخطیط كھربیة  

 الدماغ 

: تباطؤ بؤري  بین النوبات تباطؤ الخلفیة معتدل   بین النوبات: 
أو  مستمر أو تباطؤ متوسط 

أكبر في الخلفیة لا یقتصر  
 على فترة ما بعد النوبة  

نمط الھبات - الكبت   
  اضْطِرَابُ النَّظْمِ المُترَافِع

عدم وجود   خلال النوبة: 
ارتباط بین تخطیط كھربیة  

 الدماغ والأعراض السریریة 



 العمربعد الشھر الأول من    العمر عند البدایة

التطور عند  

 البدایة 

 أي درجة من اعتلال الدماغ   

تشوھات كبیرة في الفحص    الفحص العصبي

 العصبي باستثناء النتائج العرضیة 

 

التصویر العصبي یوثق الآفة     التصویر 

 السببیة للنوبات 

عدم وجود المتغیر الممرض في    دراسات أخرى 

الجین المرتبط بھذه المتلازمة،  

 أو   KCNQ2والأكثر شیوعًا

KCNQ3 

عدم وجود تاریخ عائلي  

یشیر إلى اضطرابات وراثیة  

 مع اختراقیة ناقصة 

سبب الأعراض الحاد الآخر   

للنوبات بما في ذلك العدوى  

داخل الجمجمة، والسكتة  

الدماغیة الإقفاریة أو  

النزفیة، وإصابة الدماغ  

بنقص التأكسج ،  

واضطرابات التمثیل الغذائي  

 الكبیرة 

 

إعاقة في النمو العصبي معتدلة  -  مسار المرض

 إلى شدیدة  

أشھر   6عدم ھدوء الصرع بعد -

 من العمر 

 الصرع المقاوم للأدویة  -

تأخر خفیف في النمو  

 العصبي طویل الأمد 

 ھل التصویر بالرنین المغناطیسي أو مخطط كھربیة الدماغ مطلوب للتشخیص؟ 

 مطلوب التصویر بالرنین المغناطیسي خلال النوبة لتشخیص ھذه المتلازمة  



 

بدون تخطیط كھربیة    SeLNEمتلازمة دون تأكید مختبري: في المناطق محدودة الموارد، یمكن تشخیص 

العائلي    SeLNEالدماغ والتصویر بالرنین المغناطیسي في حدیثي الولادة مع وجود تاریخ عائلي یوحي بوجود

ومع ذلك، یجب أن . الذي یلبي جمیع المعاییر السریریة الإلزامیة والإقصائیة الأخرى ولیس ھناك أ] تنبیھات

، ویلزم إجراء   SeLNEیكون التاریخ السریري لأفراد الأسرة المتأثرین متسقاً مع الدورة التدریبیة المتوقعة لـ

 فق أیضًا مع ھذه المتلازمةمتابعة دقیقة للمریض للتأكد من أن مسارھم  متوا

، صرع حدیثي   SelNE التصویر بالرنین المغناطیسي، التصویر بالرنین المغناطیسي ؛. ، مخطط كھربیة الدماغ EEG :الاختصارات

 .الولادة محدود ذاتیاً

 

 : الوبائیات

 ).9(مولود حي10000لكل  5.3ھو  SeLNEتشیر التقدیرات إلى أن معدل الإصابة بفیروس  

 السیاق السریري: 

  صرعإذا ولد الأطفال قبل الأوان، قد تحدث نوبات  31-29من العمر  7و   2بین الیومین   تظھرھذه المتلازمات 

 .  بوعأس  40غضون أیام من سن الحمل المصحح وھو  في

 یتأثر كلا الجنسین بالتساوي. 

 . لیس لھ تأثیر ملحوظتاریخ الحمل والولادة 

 . ینمون بشكل مناسب یبدو أن الرضع

 . ةطبیعی فالنتیجة حجم الرأس والفحص العصبي و عمرعلاقة بین البالنسبة لل
 

 مسار المرض:  

 أسابیع من العمر.  6عند بلوغ    أغلبھا وتتوقف العمر،أشھر من  6عادة ما تھدأ النوبات عند بلوغ 

  طبیعیًا،النمو  تطور، فغالبًا ما یمكن إیقافھ في غضون أسابیع. عادة ما یكون  نوباتإذا بدأ العلاج بمضادات ال

من الحالات قد تعاني من صعوبات في التعلم أو ضعف حركي خفیف. تشیر   القلیل على الرغم من أن 

وتشمل النوبات   30.الدراسات إلى أن ما یصل إلى ثلث الأفراد یعانون من نوبات في وقت لاحق من العمر 

صرع محدود   البعض،وفي  المعزولة،والنوبات التوتریة الرمعیة  البؤریة،الحمویة، ومجموعات من النوبات 

جینیة محددة قد یكون لدیھم    أسبابض المرضى الذین یعانون من بع  30،32  مركزیة صدغیة.یًا مع طفرات ذات



والتي قد تظھر لاحقًا في مرحلة   )،تقلص عضلي موجي (نشاط عضلي مستمر یسبب تصلبًا وارتعاشًا خفیًا

 .الطفولة

 

  :اتالنوب

وقد تتطور ھذه   29،30،34تتمیز النوبات بسمات منشط بؤري في البدایة، مما یؤثر على الرأس والوجھ والأطراف.  

واستقلالیة تتبع بعضھا البعض دون سمة سائدة واحدة.   ، توتریة ،ةرمعی، ةفي نمط متسلسل مع خصائص منشط

 .  لقائیةالتالنطق و / أو  معاینةغالبًا ما یكون ھناك تغییر جانبي داخل أو بین النوبات. یمكن 

 توجد السمات اللاإرادیة مثل انقطاع النفس والزرقة في ثلث النوبات وقد تكون المظاھر السائدة.  

ورقة بحثیة حدیثة تقارن السمات العرضیة للصرع الجیني والنوبات الحادة المستحثة في حدیثي الولادة تفید  توجد 

الاعتلال الدماغي   المرتبطة بـ الولادة الصرع الذاتي لدى حدیثي   بشكل أساسي )بأن النوبات في الصرع الجیني

تمیل إلى الظھور في وقت لاحق وتكون ذات مدة أقصر من النوبات الحادة المستحثة المرتبطة   النمائي والصرع 

قد تحدث مجموعات من النوبات   35الاعتلال الدماغي الإقفاري الجدري .أو بالسكتة الدماغیة أو النوبات الصحیة 

طبیعي بین النوبات  مع تصرف الولید بشكل   أیام،في صرع حدیثي الولادة المحدود ذاتیًا على مدار ساعات أو 

 . إلا في فترة ما بعد النوبة مباشرة أو إذا تم تسكین الرضیع بالأدویة 

 : مخطط كھربیة الدماغ  .

خلال فترات النوبات   35  34.قد تكون خلفیة مخطط كھربیة الدماغ طبیعیة أو قد تظھر شذوذاً طفیفًا غیر محدد 

اعتلال الدماغ النمائي   KCNQ2 على عكس ذلك، ومع   الانتشار؛ یمكن رؤیة تباطؤ بؤري أو واسع  نشاطًا، الأكثر 

 ظ. أو تباطؤ مستمر بشكل ملحو انفجار، لا یتم ملاحظة نمط قمع الصرعي،  

ثانیة، متبوعًا   20لمدة تصل إلى  في فحص كھربیة الدماغتم وصف النمط النبوي النموذجي بتوھین مبدئي  

الشكل  (  تتأثر؛ على الرغم من أن المناطق الأخرى یمكن أن  مركزي، متكررة (بشكل رئیسي صدغي   بتفریغات 

 .ولكنھا غیر متزامنة ومع یمكن أن تتغیر التضاریس من نوبة إلى أخرى ) ، والتي غالبًا ما تكون ثنائیة 2

 .لا یظھر التصویر العصبي آفة سببیة للصرع :التصویر

 : علم الوراثة

صرع   SeLNEقد یكون. تظھر أنماط الوراثة الصبغیة السائدة داخل العائلات (أحیانًا مع تغلغل غیر كامل)

، مثل    KCNQ3و KCNQ2 الجینات،بسبب المتغیرات المسببة للأمراض في نفس  حدیثي الولادة الذاتي

للوحدات الفرعیة لقناة    KCNQ3و  KCNQ2كود الجینات. صرع حدیثي الولادة العائلي محدود ذاتیًا

 M   40 -38اة القن )والتي تتجمع لتشكل قناة أیون بوتاسیوم غیر متجانسة البوتاسیوم،



غالبًا ما یكون ھناك تباین في مدة  . من أجل الصرع العائلي المحدود ذاتیاً  SeLNEتاریخ عائلي لـ یتطلب

  30. نوع مسبب للمرض تم تحدید  العائلات،٪ من 90في أكثر من  . الصرع لدى أفراد الأسرة المصابین

حیث توجد في أكثر من   للمتلازمة،ھي السبب الأكثر شیوعًا   KCNQ2المتغیرات المسببة للأمراض في

٪ ، وتتضمن أكواد الإیقاف ، والحذف ، وطفرات تغییر الإطارات التي تؤدي إلى قصور الفرد، بالإضافة  80

 . إلى بعض المتغیرات المغلوطة التي تسبب فقدانًا خفیفًا إلى متوسط لوظیفة القناة 

 .أقل تواترا بكثیر   SCN2Aو   KCNQ3المتغیرات المسببة للأمراض 

 

 التشخیص التفریقي: 

انتفاخات   الأیضیة،المسببات  التأكسج،• النوبات الحادة المستحثة بسبب اعتلال الدماغ الإقفاري بنقص  

 الكھارل، والسكتة الدماغیة ھي أكثر شیوعًا من صرع حدیثي الولادة المحدود ذاتیًا. 

 تمیل النوبات المستحثة إلى الظھور مبكرًا في الیوم الأول من العمر وتكون أطول.  

 إن وجود اعتلال دماغي یستبعد صرع الأطفال حدیثي الولادة المحدود ذاتیًا.   

 البؤریة تظھر مع النوبات الارتجاجیة البؤریة النمطیة. • الأسباب الھیكلیة 

• رمع عضلي أثناء نوم الأطفال حدیثي الولادة یجب أن یتم تمییزه بسھولة بسبب وجود الرمع العضلي عن   

 والذي یمكن أن یتغیر في التردد والسعة والتضاریس.  جیدة،النوم عند الرضیع الذي یتمتع بصحة  

ھو متلازمة سائدة وراثیة تبدأ في فترة حدیثي    SeLFNIE (SeLFNIE)ذاتیًا الصرع العائلي المحدود 

  SCN2A). المتغیرات المسببة للأمراض من نوع 2الولادة أو الطفولة في مختلف أفراد الأسرة (الجدول 

یمكن  لا    .KCNQ2بالإضافة إلى ذلك، تمتلك العائلات النادرة المتغیرات المسببة للأمراض 44.الموروثة 

إلا إذا كان ھناك تاریخ عائلي یوثق بدایة الصرع المحدود    SeLIEأو  SeLNEتمییز ھذه المتلازمة عن 

 والبعض الآخر في فترة الطفولة.  ،ذاتیًا في بعض أفراد الأسرة في فترة حدیثي الولادة

المحدود ذاتیًا،   الأطفالتبدأ النوبات بین الیوم الثاني والسبع أشھر من العمر ولدیھا سیمیولوجیا تشبھ صرع 

أو بؤري، غالبًا ما تحدث في مجموعات. یمكن أن تتكرر النوبات على   رمعيارتجاجي  توتريمع سمات  

 مدار ساعات إلى أیام. عادة ما تكون المعالم التنمویة طبیعیة.  

 علم الأوبئة:  

 غیر معروف.   معدل الحدوث

 

 



 السیاق السریري: 

  46. أسبوعًا)  13أسبوعًا ، متوسط   11شھرًا من العمر (متوسط  23من یوم واحد إلى   SeLFNIEیظھر 

 . یتأثر كلا الجنسین بالتساوي
 تاریخ فترة ما حول الولادة غیر ملحوظ.  

 الرضع مناسبون من الناحیة التنمویة للعمر مع الفحص الطبیعي ومحیط الرأس. 

 لم تظھر أي سمات سریریة أخرى (مثل اضطرابات الحركة).   

حیث یعاني بعض الأطفال من نوبات قلیلة فقط ولا یحتاجون إلى   النوبات،مسار المرض: یختلف تواتر 

 علاج، بینما یعاني البعض الآخر من مجموعات من العدید من النوبات یومیاً.  

 ر في وقت لاحق من الحیاة.  شھرًا، ولا تتكر  24-12تتوقف النوبات في عمر 

 یتم التحكم في النوبات بسھولة باستخدام الأدویة المضادة للنوبات.  

 النوبات:  

تلاُحظ في البدایة سمات منشط بؤري مع انحراف في الرأس والعین، متبوعة بسمات منشط وارتجاجیة  

 أخرى. 

 دقائق.   4ثانیة إلى   20من یعاني البعض من انقطاع النفس والتحدیق. تختلف النوبات في مدتھا  

 .الحمى نادرة مع نوبات ال
  :مخطط كھربیة الدماغ

قد یلاُحظ وجود   ، لال فترات النوبات الأكثر نشاطًاخ عادة ما تكون خلفیة مخطط كھربیة الدماغ طبیعیة 

 . إفرازات بؤریة، والتي تكون بشكل رئیسي في المناطق الخلفیة، أو تباطؤ واسع النطاق

 التصویر 

 یظھر التصویر العصبي آفة سببیة للصرع  لا

 : علم الوراثة

بدایة  الوراثة الصبغیة السائدة ذات النفوذ العالي ترُى مع أفراد الأسرة المختلفین الذین یظھرون مزیجًا من  

 . حدیثي الولادة والطفولة

 :ترتبط ھذه المتلازمة بشكل أساسي بالمتغیرات المسببة للأمراض في جین الوحدة الفرعیة لقناة الصودیوم

 SCN2A.قد یكون لدى بعض العائلات التي تعاني من نوبات محدودة ذاتیًا مرتبطة بـKCNQ2    أفراد

 .خارج فترة حدیثي الولادة عرضون لذلكیت



 2لالشك
 .KCNQ2 de novo مرتبطة بطفرة  SELNEیومًا مصابة ب ـ  15 عمرھا في فتاة تخطیط كھربیة الدماغ 

السھم الأحمر،   )بالنشاط السریع للجھد المنخفض فوق المنطقة المركزیة الیمنى خلال النوبة یتمیز التفریغ

A) ثوانٍ في نفس المنطقة (السھم البرتقالي)،    6بعد ذلك، تظھر موجات ثیتا الإیقاعیة لمدة    والمنطقة الخلفیة؛

مخطط   EMG ةعلى قنا. والتي تشمل أیضًا الرأس الأمامي (السھم الأخضر) والمنطقة الوسطى الیمنى

 ، (Aالسھم الأزرق الداكن ،  )، توجد ھزات متكررة بؤریة تؤثر على العضلة الدالیة الیسرىكھربیة العضل

تظھر ھزات مماثلة أیضًا على العضلة   ثانیة، 20بعد  . بالارتفاع والموجة المجمعاتیتمیز   EEGمع نظیر 

في ھذه المرحلة، تظھر  . والتي كانت متزامنة أو غیر متزامنة مع الطرف العلوي المقابل الیمنى،الدالیة 

بعد  . (السھم الأسود، أ)مجمعات الموجات والارتفاع في المناطق الثنائیة المركزیة والخلفیة بشكل ثنائي 

ویظھر انقطاع النفس في تتبع الجھاز التنفسي (الأسھم ذات اللون   ،ثانیة، تنتھي النوبة تلقائیًا  70حوالي 

 الأزرق الفاتح، ب) 

 



 معاییر التشخیص لصرع حدیثي الولادة والرضع العائلي المحدود ذاتیًا  2الجدول  

 المعاییر الاستبعادیة  التنبیھات الإلزامیةلمعاییر ا 

نوبات التوتر البؤري مع   النوبات

انحراف في الرأس  

العین، متبوعة بسمات  و

منشط وارتجاجیة أخرى  

وقد تتطور إلى نوبات  

 صرعیة ارتجاجیة ثنائیة  

تشنجات صرع نوبات رمع   النوبات المتسلسلة  

 عضلي 

تخطیط كھربیة  

 الدماغ 

: تباطؤ بؤري  بین النوبات معتدل تباطؤ الخلفیة   بین النوبات: 
أو  مستمر أو تباطؤ متوسط 

أكبر في الخلفیة لا یقتصر  
 على فترة ما بعد النوبة  

نمط الھبات - الكبت   
طراب النظم المترافع اضو  

خلال النوبة: عدم وجود  
ارتباط بین تخطیط كھربیة  

 الدماغ والأعراض السریریة 

شھر من    23یوم واحد إلى    العمر عند البدایة

 العمر 

التطور عند  

 البدایة 

تاریخ من النوبات الحادة العرضیة   

السابقة بما في ذلك العدوى داخل  

والسكتة الدماغیة   ،الجمجمة

الإقفاریة أو النزفیة، وإصابة  

الدماغ بنقص التأكسج،  

واضطرابات التمثیل الغذائي  

 الكبیرة 

 اعتلال الدماغ 

الفحص  شذوذات كبیرة في   الفحص العصبي
  العصبي، باستثناء النتائج العرضیة 



 

 

التصویر العصبي یوثق الآفة     التصویر 

 السببیة للنوبات 

عدم وجود المتغیر الممرض في    دراسات أخرى 

الجین المرتبط بھذه المتلازمة،  

 )  (SCN2Aعادةً 

 

 

تأخر خفیف في النمو العصبي    مسار المرض

 طویل الأمد

 عدم ھدوء الصرع بعمر سنتین   

 الصرع مقاوم للأدویة 

في   معتدل إلى شدید تأخر

 النمو العصبي  

 ھل التصویر بالرنین المغناطیسي أو مخطط كھربیة الدماغ مطلوب للتشخیص؟ 

 مطلوب تصویر بالرنین المغناطیسي لغیر الآفات لتشخیص ھذه المتلازمة  

 للتشخیص   (EEG)لا یشترط وجود مخطط كھربیة الدماغ

متلازمة دون تأكید مختبري: في المناطق محدودة الموارد، یمكن تشخیص صرع الأطفال حدیثي الولادة  

بدون تخطیط كھربیة الدماغ والتصویر بالرنین المغناطیسي في حدیثي الولادة    (SeLFNIE)المحدود ذاتیاً

الذین لدیھم تاریخ عائلي یوحي بحدوث صرع عائلي محدود ذاتیاً بین الأطفال حدیثي الولادة والرضع والذي 

 .تتنبیھا ھناكوالمعاییر السریریة الإقصائیة ولیس  الإلزامیة الأخرىالمعاییر یلبي جمیع 

 مع ذلك، یجب أن یكون التاریخ السریري لأفراد الأسرة المتأثرین متسقاً مع الدورة التدریبیة المتوقعة لـو

SeLNIE،  ویلزم إجراء متابعة دقیقة للمریض للتأكد من أن مسارھم متوافق أیضًا مع ھذه المتلازمة 

 

 متباین: تشخیص 

: • SeLNE   صرع حدیثي الولادة الذاتي 

• SeLIE   الصرع الذاتي عند الأطفال 

النوبات الحادة التي تظھر على الأطفال حدیثي الولادة أو الأطفال بسبب الإصابة بنقص التأكسج الإقفاري ،   •

 أو العدوى ، أو السكتة الدماغیة ، أو المسببات الأیضیة 
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اب الھیكلیة البؤریة الأخرى عند الرضع الذین یعانون من نوبات صرع نمطیة  ینبغي النظر في الأسب • .

 .بؤریة مستمرة

 ، SeLIEالصرع الذاتي (العائلي) عند الأطفال   

التي كانت تسُمى سابقًا النوبات الطفولیة الحمیدة (وغیر الأسریة) ، ھي متلازمة تتمیز ببدایة النوبات في   

). غالبًا ما تكون النوبات متكررة وقد یكون من الصعب التحكم فیھا في البدایة،  3فترة الطفولة (الجدول  

وصف المتلازمة لأول مرة في العائلات ذات  ولكنھا تختفي تلقائیًا. الأطفال لدیھم تقدم تطوري طبیعي. تم 

لاحقًا، تم توسیعھا لتشمل المتلازمة العائلیة للتشنجات الطفولیة الرئویة   48الوراثة السائدة للنوبات الطفولیة .

مع اضطراب الحركة من خلل الحركة / خلل التوتر العضلي الانتیابي، مع إصابة أفراد الأسرة المصابین  

 و اضطراب الحركة أو كلیھما بأي من النوبات. أ

 De novo  متطابقان سریریًا باستثناء وجود تاریخ عائلي في  لدى الأطفال (العائلي) الصرع الذاتي و

ھي المسببات الجینیة الأكثر شیوعًا. تظھر الحالات العائلیة    PRRT2في سببة للمرضالأخیر. المتغیرات الم

 . وراثة جسمیة سائدة، مع تغلغل غیر كامل

 

 معاییر التشخیص للصرع الطفلي المحدود ذاتیًا (العائلي)  3الجدول  
 

 المعاییر الاستبعادیة  التنبیھات المعاییر الإلزامیة 

تحدث النوبات البؤریة   النوبات

مع الاعتقال السلوكي،  

  التلقائیةوضعف الوعي، 

، نسخة الرأس / العین ،  

والحركات الرمعیة  

(غالبًا ما تتناوب من  

جانب إلى آخر وتتقدم 

إلى نوبة ھیمكلونیة أو  

بؤریة إلى نوبة توتریة  

عادة ما  . رمعیة ثنائیة)

النوبات الرمعیة المطولة أو  

) النوبات أقل  البؤریة (الھیمكلونیة

 دقائق  10من 

 تشنجات صرع  

 نوبات رمع عضلي 

 المتسلسلة  النوبات 

 توتریھ نوبات   



تكون النوبات قصیرة  

 دقائق)   3(أقل من 

تخطیط كھربیة  

 الدماغ 

: تباطؤ بؤري  بین النوبات تباطؤ الخلفیة معتدل  بین النوبات:  
أو  مستمر أو تباطؤ متوسط 

أكبر في الخلفیة لا یقتصر  
 على فترة ما بعد النوبة  

طراب النظم المترافع اضو  

شھرًا من    36إلى  18بدایة من    العمر عند البدایة

 العمر 

العمر في البدایة أقل من  

  36شھر واحد أو أقل من

 شھرًا

التطور عند  

 البدایة 

تأخیر في الانحدار العصبي   النمو تأخر بسیط في  

 معتدل إلى عمیق  

شذوذات كبیرة في الفحص    الفحص العصبي
 العصبي، باستثناء النتائج العرضیة 

 

 

 

تظھر   الآفة السببیة للنوبات   التصویر 

في تصویر الرنین  

 المغناطیسي 

عدم وجود المتغیرات المسببة    دراسات أخرى 

  PRRT2للأمراض الموجودة في

 أو  KCNQ2أو  SCN2Aأو

KCNQ3 OR 

عدم وجود تاریخ عائلي  

یشیر إلى اضطرابات وراثیة  

 اختراقیة ناقصة مع 

في فترة الطفولة  عدم ھدوء الصرع   مسار المرض

 المتأخرة 

الانحدار العصبي المعرفي  

  ،مع نوبات رمع عضلي

 ترنح ، تشنج 

 ھل التصویر بالرنین المغناطیسي أو مخطط كھربیة الدماغ مطلوب للتشخیص؟ 

 مطلوب تصویر بالرنین المغناطیسي لغیر الآفات لتشخیص ھذه المتلازمة  
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 للتشخیص   (EEG)لا یشترط وجود مخطط كھربیة الدماغ

 متلازمة دون تأكید مختبري:   

في المناطق محدودة الموارد، یمكن تشخیص المتلازمة بدون تخطیط كھربیة الدماغ والتصویر بالرنین  

العائلي الذي یفي   ى الأطفالالصرع الذاتي لد تاریخ عائلي یوحي بـ الذي لدیھ  الرضیع المصابالمغناطیسي في 

  .الأخرى ولیس لدیھ تنبیھات المعاییر الاستبعادیة بجمیع المعاییر السریریة الإلزامیة و 

 التدریبیة المتوقعة لـومع ذلك، یجب أن یكون التاریخ السریري لأفراد الأسرة المتأثرین متسقاً مع الدورة 

SeLIE  ،یتوافق أیضًا مع ھذه المتلازمة مرضھ متابعة المریض للتأكد من أن مسار  یجب 

 علم الأوبئة 

٪ من جمیع حالات الصرع التي تبدأ قبل عامین من العمر    9  -٪   7شائعًا نسبیًا، حیث یمثل    SeLIEیعتبر :

 حیة ولادة  100000/    14.2وتقدر الإصابة بـ   50.

 : السیاق السریري 

 أشھر.   6شھرًا مع ذروة  20إلى   3تراوح العمر في البدایة من  ی

 عادة ما یكون تاریخ ما قبل الولادة والولادة وحدیثي الولادة طبیعیًا.  

  .حجم الرأس والفحص العصبي طبیعیان

  :مسار المرض

 عام واحد من البدایة.  في غضون   تھدأقد تكون النوبات متكررة في البدایة ولكنھا عادة ما 

في الحالات غیر المعالجة یمكن أن تكون ھناك مجموعات متفرقة أو قصیرة من النوبات خلال ھذه الفترة من  

 قد تعاني أقلیة من الأفراد من الصرع یستمر حتى مرحلة لاحقة من الحیاة  51.البدایة إلى الھدوء 

قد یصابون بخلل الحركة / خلل    (PRRT2)المرضى الذین یعانون من المتغیرات المسببة للأمراض   .

 التوتر العضلي الانتیابي بدایة من الطفولة إلى حیاة البالغین. وغالبًا ما یتم تفویت التشخیص 

 : النوبات .

النوبات البؤریة إلزامیة للتشخیص، وتحدث مع الاعتقال السلوكي ، والزرقة ، والتحدیق بضعف الوعي ،   

 ، ونسخة الرأس / العین ، والحركات الارتجاجیة. تلقائیةوال

قد تتناوب النوبات الرمعیة البؤریة من واحدة من جانب إلى آخر والتقدم إلى نوبة توتریة رمعیة ثنائیة ولكن   

 اجر من جانب إلى آخر في نفس النوبة.  لا تھ



في الیوم   10- 5دقائق) ولكن یمكن أن تكون متكررة (على سبیل المثال ،  3تكون النوبات قصیرة (أقل من  

یومًا قبل بدء   15إلى  10أیام في البدایة). یعاني ثلث المرضى من نوبة صرع واحدة من   3-1على مدى 

 النوبات المتكررة.  

  . أشھر في ثلث المرضى 3- 1بات أطول ولكنھا نادرة. تنتقل النوبات ولكنھا تتكرر بعد یمكن أن تحدث نو

 .تشنجات الصرع و / أو نوبات الرمع العضلي ھي استثناء لھذا التشخیص

 

  :مخطط كھربیة الدماغ

 یكون مخطط كھربیة الدماغ في الخلفیة طبیعیًا، على الرغم من أن التباطؤ البؤري قد یحدث بشكل خلفي.  

یتمیز التسجیل   .ینبغي النظر في شذوذ الدماغ الھیكلي. قد یشیر التباطؤ المنتشر والمستمر إلى متلازمة مختلفة

س الصدغیة أو الخلفیة ، والذي قد ینتشر إلى  النبوي بالتفریغ البؤري، والذي غالبًا ما یبدأ في مناطق الرأ

). نوبات في نفس المریض. ومع ذلك، فإن نمط النوبة داخل نفس النوبة  3(الشكل  88نصفي الكرة الأرضیة 

  .لا یُظھر نمطًا للھجرة

 التصویر: 

ریخ عائلي  لا یظھر التصویر العصبي آفة سببیة للصرع. إذا كان التشخیص الإكلینیكي واضحًا وكان ھناك تا 

  .، فإن التصویر العصبي لیس إلزامیًا  PRRT2و / أو متغیر مسبب للأمراض 

 علم الوراثة 

PRRT2  .الجینات الأخرى نادراً ما ترتبط بھذه المتلازمة تشمل 9،41،53ھو الجین الأكثر شیوعًا 

SCN8A   .وراثة سائدة مع  . في الحالات العائلیة، ال(راجع ما سبق)، حیث لوحظ أیضًا اضطراب الحركة

 ٪ من الحالات  80نسبة اختراق عالیة. یمكن تحدید المسببات الوراثیة في حوالي  

 : تشخیص متباین

  • .یتم التمییز إلى حد كبیر على العمر عند التقدیم في أفراد الأسرة المتأثرین (انظر القسم أعلاه)

 • .السكر في الدمنوبات الصرع بسبب أسباب حادة، مثل النزیف والعدوى ونقص 

 • .المسببات الھیكلیة مثل تشوھات النمو القشري أو إصابات الدماغ 

 • .في نفس النوبة  EEGصرع الطفولة مع ھجرة النوبات البؤریة: تأخر النمو العصبي ونمط الھجرة على 

لة ، بدلاً  لفترات طوی clonic) -(hemiیجب أن تشیر النوبات الارتجاجیة البؤریة   :(DS)دریفتمتلازمة 

 ى متلازمة دریفت من النوبات القصیرة ، إل



اضطرابات التمثیل الغذائي: یجب أن یؤدي اعتلال الدماغ التدریجي و / أو اختلال وظیفي آخر في   •

 .الأعضاء إلى التفكیر في اضطراب التمثیل الغذائي 

 

  (+ GEFS) زائد الصرع الجیني المصحوب بنوبات حمویة

یتضمن    + 60GEFS.في البدایة على أنھ صرع عائلي سائد وراثي مع نفاذ متغیر   + GEFSوصف  تم

ومتلازمات   61،  متلازمة دریفتمجموعة من أنماط الصرع بما في ذلك الصرع مع نوبات رمع عضلي، 

والصرع البؤري مع أنماط ظاھریة غیر متجانسة ، توجد عادة في   62الصرع المعممة الوراثیة الأخرى ، 

وتحدث في العدید من أفراد    + GEFSنفس العائلة. على الرغم من أن نوبات الحمى ھي السمة الممیزة ل ـ

 الأسرة المصابین، إلا أنھ لا یعاني جمیع أفراد الأسرة المصابین من نوبات الحمى.  

ثیة غیر متجانسة، مع تحدید المتغیرات المسببة للأمراض في العدید من على مسببات ورا   + GEFSیحتوي

  .الجینات

ھو نوبات الحمى التقلیدیة، فإن النوع    + GEFSعلى الرغم من أن النمط الظاھري الأكثر شیوعًا في

عدة    + FSقد یكون لدى الأطفال المصابین بـ  (+ FS)الظاھري الأكثر شیوعًا ھو نوبات الحمى الإضافیة 

سنوات ، وھو العمر   6مختلفة: الأكثر شیوعًا ھو حیث تستمر نوبات الحمى النموذجیة بعد سن   أشكال

النموذجي الذي تتوقف فیھ معظم نوبات الحمى. في مرحلة الطفولة ، یشیر التاریخ العائلي القوي للأنماط  

، تم تحدید الحالات المصابة بالأنماط  إلى ھذا التشخیص ، ولكن في الآونة الأخیرة   + GEFSالظاھریة لـ

 ة: علم الأوبئ  GEFS + .64بدون تاریخ عائلي ومتغیر ممرض في جین   + FSالظاھریة

: GEFS +   نقص یوجد بھا ھو متلازمة عائلیة شائعة. ومع ذلك، فإن البیانات الوبائیة.  

 

  :السیاق السریري 

قد تبدأ نوبات الحمى   .زمات محددة في مكان آخرتم وصف متلا .المحدد  + FSما یلي یصف النمط الظاھري

أشھر   6أشھر من العمر على عكس نوبات الحمى النموذجیة (التي تبدأ بعد سن   6قبل   + GEFSفي عائلات

ھو المصطلح المستخدم لوصف    + 60،65FSسنوات من العمر  6شھرًا) وتستمر بعد   12وبشكل رئیسي بعد 

سنوات من العمر و / أو تتطور إلى نوبات الحمى. قد تتطور أنواع نوبات الحمى   6نوبات الحمى تستمر بعد 

 الأخرى في أعمار مختلفة.  

، ولا  \شھرًا   15المصحوبة بالحمى قبل    (hemiclonic)یجب أن تشیر النوبات الارتجاجیة البؤریة المطولة 

  .عادة ما یكون الفحص العصبي والقدرات المعرفیة طبیعیة،  متلازمة دریفت متكررة، إلىسیما إذا كانت 



للأدویة المضادة للنوبات ، على الرغم من أنھ لا یحتاج    + FSعادة ما تستجیب النوبات فيمسار المرض: 

 جمیع المرضى إلى علاج وقائي.  

فقط عادة ما یكون لدیھم صرع محدود ذاتیًا مع حل النوبات بحلول سن    + FSالمرضى الذین یعانون من 

 نطاق  منیعتمد مسار المرض للأفراد الذین یعانون من أنواع صرع أخرى أو متلازمات صرع ض 60.البلوغ 

GEFS + على نوع الصرع أو المتلازمة . 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

كانت لدیھا مجموعة من ثلاث نوبات  .أشھر ، طبیعیة النمو مصابة بصرع أطفال محدود ذاتیاً  6یُظھر الشكلان (أ) و (ب) صفحات متتالیة من مخطط كھربیة الدماغ من فتاة عمرھا  3الشكل 

ومع ذلك ،   طبیعیاً ؛ النوباتكان تسجیلھا بین . أشھر من نوبات متكررة 6ى في أشھر ، وصفت بأنھا توقف سلوكي مع انحراف في العین الیسرى ، وعانت مرة أخر 4صرع قصیرة في عمر 

في مخطط كھربیة الدماغ ، تبدأ النوبة  . الأطراف تم تسجیل نوبة قصیرة من النوم ، والتي بدأت بفتح العین وانحراف العین الیمنى ، ثم تطورت إلى توتر ثنائي ، ثم حركات ارتجاجیة لجمیع

 في تصویر خلال النوبة. لوحظ عدم انتظام دقات القلب. منطقتي الرأس الخلفیة (الأسھم) ، وتنتشر إلى المناطق الصدغیة النقطیة ، ثم تنتشر بشكل أكبرفي 

 النوبات: 

 نوبات الحمى، التي قد تكون معممة أو بؤریة، إلزامیة للتشخیص.  

مخطط كھربیة   .بالإضافة إلى ذلك، یمكن رؤیة مجموعة متنوعة من النوبات الحمویة العامة أو البؤریة 

 مخطط كھربیة الدماغ في الخلفیة طبیعي.  :الدماغ

من حین لآخر، یمكن رؤیة ارتفاع وموجة بؤریة أو معممة. یختلف مخطط كھربیة الدماغ النسائي باختلاف   

 نوع النوبة 

  :لتصویرا

 



، إذا تم إجراؤه ، المسببات السببیة في المرضى الذین    (MRI)یُظھر التصویر بالرنین المغناطیسي للدماغلا 

   .+ GEFSیعانون من متلازمات

  :علم الوراثة

  .الوراثة سائدة وراثیة، مع تأثیر متغیر

  GEFSفھو لیس الجین الأكثر شیوعًا المرتبط بـ 67كان أول جین تم تحدیده،   SCN1Bعلى الرغم من أن

  + GEFS٪ من عائلات  10التي تم تحدیدھا في حوالي    SCN1A، مع المتغیرات المسببة للأمراض +

متغیرات جینیة أخرى ترمیز الصودیوم والكالسیوم والبوتاسیوم تم أیضًا ربط قنوات السیوم ، والقنوات   62،68

بما في ذلك الوحدات الفرعیة لمستقبلات الكولین النیكوتین ، والوحدات الفرعیة   - ات الأیونیة المرتبطة بالبواب

 .بالمتلازمة 1B (STX1B)، وسینتاكسین    (GABA)لمستقبلات حمض أمینوبوتیریك

  :تشخیص متباین

    .+ GEFSنوبات الحمى العائلیة دون وجود تاریخ عائلي یوحي بـ •

 مثل نقص السكر في الدم والعدوى ونقص السكر في الدم ،أسباب حادةلنوبات الطفولیة الناتجة عن ا •

 .المسببات الھیكلیة مثل تشوھات النمو القشري أو إصابات الدماغ السابقة •

  )  (MEIالطفولةالصرع الرمعي العضلي في 

تظھر ھذه المتلازمة مع نوبات الرمع العضلي في البدایة، والتي یمكن تنشیطھا عن طریق الضوضاء  

 ).  4المفاجئة أو الجفل أو اللمس، وأقل شیوعًا عن طریق التحفیز الضوئي (الجدول 

یقترح بعض المؤلفین استخدام مصطلح "الصرع الانعكاسي الرمعي العضلي في مرحلة الطفولة" إذا تم  

یط النوبات العضلیة الارتجاجیة من خلال عوامل محفزة مثل الضوضاء المفاجئة أو الذھول، واقترحوا  تنش 

استجابة أفضل للأدویة المضادة  لدیھم عمر مبكر قلیلاً في البدایة،  في أن الأطفال المصابین بھذه المتلازمة

ومع ذلك، یمكن اعتبار ھذه المتلازمة مجموعة   71أعلى، ونتائج معرفیة أكثر ملاءمة.  ھدوءللنوبات، ومعدل 

 النوبات محدودة ذاتیًا في معظم الحالات.    .MEIفرعیة من

،    (EMG)الكھرباء العضليوتخطیط یعُد مخطط كھربیة الدماغ، الذي یستخدم بشكل مثالي مع الفیدیو 

 . رمع العضلي واستبعاد الصرع عند الأطفالإلزامیًا لتأكید طبیعة الصرع في ال

   (IESS)متلازمة التشنجات 

   .MEIوھي أكثر شیوعًا وشدة من متلازمة 

 

 



 : علم الأوبئة

 : MEI  من الأطفال المصابین بالصرع الذین تم علاجھم في مركز  0.8ھو اضطراب نادر، یمثل أقل من ٪

شھرًا من العمر في مجموعة    36٪ من جمیع حالات الصرع مع ظھوره قبل  1.1وھو یمثل   72.متخصص 

  .سكانیة

  :السیاق السریري 

 شھرًا.    18إلى   6سنوات، وتبلغ ذروتھا من  3أشھر و  4تبدأ المتلازمة بین سن  

، وعادة ما یكون التطور قبل بدایة      M: F  ~ 2: 1.72بة یتأثر الذكور بشكل أكثر شیوعًا، حیث تكون نس 

الصعوبات المعرفیة أو السلوكیة أو الحركیة المعتدلة في البدایة   واجدالنوبة أمرًا طبیعیًا. ومع ذلك، قد تت

 ویجب ألا تستبعد التشخیص، لأنھا قد تكون عرضیة. 

  .الفحص العصبي طبیعي 

  :مسار المرض

سنوات من البدایة، ویمكن   5أشھر إلى   6ت تقریبًا، في غضون تختفي نوبات الرمع العضلي في جمیع الحالا

لمعظم الأطفال التوقف عن العلاج بمضادات الصرع. في حالات نادرة، قد تظھر النوبات التوتریة  

 الارتجاجیة المعممة في وقت لاحق من الحیاة. 

عظمھا صرع رمعي م -٪ یصابون بنوبات صرع أخرى في أواخر الطفولة أو المراھقة  10ما یقرب من  

قد یعاني المرضى المصابون بالحساسیة الضوئیة من نوبات یصعب السیطرة علیھا. في المتابعة   72. یفعي

من حین لآخر، تتطور   77- 72٪ من الحالات.  85-٪ 63طویلة الأمد، كانت النتیجة التطوریة طبیعیة في 

 الإعاقة الذھنیة الخفیفة، أو اضطرابات التعلم، أو مشاكل الانتباه بمرور الوقت.  

 ولا ترتبط بالضرورة بتكرار النوبات ،رًا ما یمكن رؤیة إعاقة ذھنیة معتدلة إلى شدیدةناد

 ت: النوبا  

نوبات الرمع العضلي إلزامیة للتشخیص وتشمل الرأس والذراعین العلویین. عادة ما تحدث عدة مرات في  

ظ نوبات  السقوط. تلاُحَ  الیوم، سواء في الیقظة أو النوم. یمكن أن تحدث في مجموعات ویمكن أن تؤدي إلى

الرمع العضلي الناجم عن الانعكاس في حوالي ثلث الحالات وتحدث بسبب الضوضاء المفاجئة أو اللمس أو  

 یصل إلى ثلث الحالات، وقد تسبق نوبات الرمع العضلي أو تتبعھا.   فیما. توجد نوبات الحمى جفلال

 تشنجات الصرع، ونوبات التوتر، والغیاب، والنوبات البؤریة ھي إقصائیة. 

بالإضافة إلى ذلك، فإن النوبات الارتجاجیة أو النوبات الارتجاجیة المعممة الموجودة في بدایة الصرع ھي   

 .نوبات إقصائیة



 المعاییر الاستبعادیة  التنبیھات الإلزامیةلمعاییر ا 

  نوبات رمع عضلي النوبات

 قرأ النص) (ا

نوبة توتریة رمعیة معممة أو   (

نوبة رمعیة معممة في وقت بدایة  

 الصرع

 ة التالی وبات أي من أنواع الن

 نوبات الغیاب  • :

 ة الونائی  نوبات ال • 

 ع تشنجات الصر • 

ضعیف  الوعي النوبات  • 

 ة البؤری 

 ة النوبات الارتجاجیة البؤری  • 

hemiclonic •    نوبات الغیاب

 ي الرمعي العضل

 النوبات التوتریة  • 

تخطیط كھربیة  

 الدماغ 

 بین النوبات:  خلفیة عادیة  

عدم وجود تصریف موجي ارتفاع   

 عام عند تسجیل النوم 

الاستجابة الضوئیة عند التحفیز   

 مرض(الضوئي منخفض التردد  

CLN2مُقترح  ( 

 خلال النوبة: 
حدث رمعي عضلي مسجل  

  بدون وجود  ارتباط في
EEG 

بین النوبات: اضطراب النظم  
 المترافع  

  موجة ارتفاع بطیئة معممة
 (ھرتز 2.5>)

السن في بدایة نوبات الرمع     العمر عند البدایة

 4  العضلي أصغر أو یساوي

 سنوات   3أشھر أو أكثر من 

التطور عند  

 البدایة 

تأخر الكلام في وقت التشخیص   

 متوسط إلى عمیق 

 

شذوذات كبیرة في الفحص    الفحص العصبي
 العصبي، باستثناء النتائج العرضیة 

 

 

تشوه الشكل أو التشوھات  

الخلقیة الأخرى (تشیر إلى  

 اضطراب الكروموسومات) 
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 المعاییر التشخیصیة للصرع الرمعي العضلي في مرحلة الطفولة  4الجدول 

 

 

 

 

 

 

 

  :مخطط كھربیة الدماغ

 خلفیة مخطط كھربیة الدماغ في الیقظة طبیعیة.  

تشوھات كبیرة في    التصویر 
 تصویر الأعصاب 

    دراسات أخرى 

انخفاض جلوكوز السائل  

 متغیرات الدماغي النخاعي أو 

SLC2A1 المسببة للأمراض 

(Glut1DS) 

 خر عصبي تأ   مسار المرض

 ھل التصویر بالرنین المغناطیسي أو مخطط كھربیة الدماغ مطلوب للتشخیص؟  

 للتشخیص.  غیر الآفاتمطلوب التصویر بالرنین المغناطیسي ل

لا یلزم إجراء مخطط كھربیة الدماغ النشبي للتشخیص، ولكن یجب أن یؤخذ في الاعتبار بشدة إذا كان تسجیل   

 ھو صرعي.معممة لتأكید أن الرمع العضلي  رتفاعلا یظُھر موجة ا اتالنوم بین النوب

  متلازمة دون تأكید مختبري:  

إجراء تخطیط كھربیة الدماغ أثناء النوم یظھر موجة ارتفاع  في المناطق محدودة الموارد ، على الأقل ، یلزم 

 معممة لإجراء ھذا التشخیص



، أو في كثیر من الأحیان،  مسماریة ، یمكن رؤیة التصریفات المعممة في شكل موجة وموجة بشكل متبادل

wave -and-polyspike  4كثر شیوعًا في المراحل المبكرة من النوم (الشكل  ھي الأ .( 

لا یؤدي التنبیھ الضوئي إلى إفراز الموجات السفلیة دون الرمع العضلي المصاحب، ولكن یمكن رؤیة   

 الاستجابة الضوئیة بعد ظھور نوبات الرمع العضلي في أقلیة من المرضى. 

موجة  موجزة من الارتفاع والموجة المعممة، وال دفعات خلال النوبة یظھر مخطط كھربیة الدماغ 

 ھرتز أثناء الرمع العضلي.   3 ~عند وجة والمموجة المسماریة  وال، المسماریة

وقد تحدث بسبب الضوضاء المفاجئة أو   ،النوم عندیتم تسجیل نوبات الرمع العضلي بشكل أكثر شیوعًا  

 اللمس أو الجفلة، أو أحیانًا عن طریق التحفیز الضوئي المتقطع 

 یر: التصو 

  .یسي آفة سببیة للصرعلا یظھر تصویر الدماغ بالرنین المغناط

 علم الوراثة 

   72٪ من الحالات. 10م تسجیل تاریخ عائلي للإصابة بالصرع أو نوبات الحمى في حوالي ت

 لم یتم العثور على جینات مسببة 

 التشخیص التفریقي:  

 عالصر

التشنجات  یتم تمییزھا عن طریق مجموعات من   (IESS)متلازمة التشنجات الصرعیة الطفولیة • :

  ،الصرعیة، ولیس نوبات الرمع العضلي. غالبًا ما تظھر التشنجات الصرعیة بعد الاستیقاظ بفترة قصیرة

 ، والذي یمكن رؤیتھا أثناء الیقظة والنوم.   MEIمقارنةً بالرمع العضلي في

 تستمر تشنجات الصرع لفترة أطول من ثانیة واحدة.   

طراب النظم  اضغیر طبیعي للغایة في معظم الحالات، مع   IESSفي وباتإن مخطط كھربیة الدماغ بین الن

 أو إفرازات متعددة البؤر.   المترافع

 .)8أیضًا تشنجات الصرع عن العضل العضلي (الشكل  أثناء النوبةیمكن أن یمیز التسجیل 

العضلي عادة في  نوبات مطولة ناتجة عن الحمى والحالة الصرعیة. یظھر الرمع  متلازمة دریفت صحبی   •

 ق وقت لاح

 MEI .ي تتمیز متلازمة لینوكس غاستو بنوبات صرع متوترة ومنشطة وغیر نمطیة لا تظھر ف •



یتمیز الصرع مع النوبات الرمعیة العضلیة بنوبات الرمع العضلي، والغیاب غیر النمطي، ونوبات   •

، والتي تظھر أیضًا في وقت  MEIالمنشط العام، ونوبات حالة الصرع غیر الرمعي، والتي لا تظھر في  

 لاحق في سنوات ما قبل المدرسة. 

بأنواع النوبات المتعددة بالإضافة إلى الرمع العضلي    (EIDEE)في مرحلة الطفولة المبكرة  DEEیتمیز  • .

 ة ، والتأخر التنموي الملحوظ ، والتخطیط الكھربائي للدماغ غیر الطبیعي بشد

صبیة مختلفة بما في ذلك اضطرابات الجزیئات الصغیرة والمیتوكوندریا  قد تظھر اضطرابات استقلابیة ع • .

والتخزین ، مع نوبات الرمع العضلي في وقت مبكر من الحیاة. وغالبًا ما ترتبط ھذه مع التحدید العصبي  

 ى التدریجي واختلال وظائف الأعضاء الأخر

، وأنواع النوبات  الخفیف إلى المتوسط بصغر الرأس   (Glut1DS)1تتمیز متلازمة نقص الجلوكوز   • .

،    (CSF)الأخرى بالإضافة إلى الرمع العضلي ، وانخفاض الجلوكوز في السائل الدماغي النخاعي

وانخفاض نسبة الجلوكوز السائل الدماغي النخاعي / البلازما بالإضافة إلى أحد المتغیرات المسببة للأمراض  

 ا یني متاحً عندما یكون الاختبار الج   SLC2A1في

یتمیز الصرع الرمع العضلي التقدمي بوجود انكسار لغوي أو حركي كبیر ، والارتباط المتكرر بأنواع   • .

النوبات الأخرى إلى جانب الرمع العضلي ، والضمور المتكرر في التصویر بالرنین المغناطیسي ، 

   CLN2رض مما یشیر إلى م )والاستجابة الفوسفوریة للترددات الضوئیة المنخفضة 

 الصرعیة: یر غ

 ة الرمع العضلي الحمید للرضع یتمیز بنقص التخطیط الدماغي المرتبط بالنفضات الرمعیة العضلی •

  .EEGیوجد ارتباط بینھا فيھر بردود فعل مرضیة لا ظیفرط التشنج   •

 رعشات النوم ھي نوبات طبیعیة من رمع النوم تظھر بشكل متكرر في النوم الخفیف    •

. لا یوجد  (الانفعال) الھجمات المرتعشة تظھر مع ارتجافات سریعة متكررة، غالبا ما تثیرھا الإثارة •

 EEGفي  ارتباط 

 

 



 
شھرًا مصابًا بالصرع الرمعي العضلي في الطفولة. یُظھر مخطط كھربیة   14طفل یبلغ من العمر  4الشكل  

، مع رعشة رمعیة سریریة تم تحدیدھا من خلال مخطط كھربیة  مسماریةالدماغ تفریغًا معممًا لموجة 

 العضل.

 :  EIDEEة اعتلال دماغي نمائي في الطفولة الطفول 

EIDEE  5متلازمة تتمیز بـ (الجدول  ھي(:  

 ة بدایة الصرع في الأشھر الثلاثة الأولى من العمر مصحوبة بنوبات متكررة مقاومة للأدوی 

 .، أو الحركة  طبقة ، أو الوضع الجسمنتائج الفحص العصبي غیر الطبیعیة، على سبیل المثال ، تشوھات  • .

 ت ر الوقضعف النمو المعتدل إلى الشدید الذي یظھر مع مرو •

تخطیط كھربیة الدماغ غیر الطبیعي بین النوبات ، والذي قد یشمل نمط قمع انفجار ، أو تباطؤ منتشر ، أو   • .

 ر تفریغ متعدد البؤ

٪  80یسمح التصویر العصبي ، والاختبارات الأیضیة ، والوراثیة بالتصنیف الدقیق للمسببات في حوالي • .

تشمل أنواع النوبات السائدة تشنجات التوتر البؤري، والتوتر العام، والتشنجات الرمعیة   .من الحالات

 العضلیة، والتشنجات الارتجاجیة البؤریة، والتشنجات الصرعیة. قد یحدث الاختلاج المتسلسل.  



الصرع  ونوبات  الكبت -الھبات   EEGنمط(یظھر   كانت الأوصاف الكھربائیة السریریة لمتلازمة أوھتھارا

 . واعتلال الدماغ الرمع العضلي المبكر نشطة)ال

أو أي تشوھات أخرى مھمة في مخطط   الكبت - الھبات نمط (النوبات الرمعیة العضلیة في الغالب وإما  

 كھربیة الدماغ) قیمّة للغایة في تصنیف الصرع.  

سمح للأطباء والباحثین بدراسة أسباب ونتائج وعلاج الولدان والرضع المصابین بالصرع الوخیم المبكر  

وتزوید العائلات بالمعلومات الحاسمة حول التشخیص. ومع ذلك، فإن السمات الكھربائیة السریریة تتداخل  

 .85-83،  80بھة ھاتان المتلازمتان بشكل كبیر وتتشاركان معًا في الأسباب الكامنة المتشا 

 : علم الأوبئة .

 ولادة حیة   10/100000بـ    EIDEEیقدر معدل حدوث  

 : السیاق السریري 

أشھر) وتؤثر على الأولاد والبنات على حد   3إلى  0تبدأ ھذه المتلازمة في فترة الطفولة المبكرة (تتراوح من  

(غالبًا نقص التوتر المركزي)،  الطبقةسواء. غالبًا ما یكون الفحص العصبي شاذاً بشدة، مع تشوھات في 

 والوضعیة، والسلوك الحركي مع ضعف البصر القشري.  

ر السلوك أو التطور العصبي غیر الطبیعي قبل ظھور النوبات، ولكن قد یكون من الصعب  غالبًا ما یظھ

التعرف علیھ بسبب البدایة المبكرة للغایة (یمكن أن تكون مراجعة مقاطع الفیدیو المبكرة مفیدة). یعاني معظم  

الولادة طبیعیة. یختلف  إلى شدید في النمو. عادة ما تكون الأسرة والحمل وتاریخ الأطفال من ضعف متوسط 

 .ولكنھ قد یكون طبیعیًا عند الولادة ،المسبباتحجم الرأس حسب 

 

 معاییر واعتلال الدماغ النمائي والصرع في الطفولة المبكرة  5الجدول 

 المعاییر الاستبعادیة  التنبیھات المعاییر الإلزامیة 

النوبات التوتریة و / أو   النوبات

 الرمع العضلي

  

تخطیط كھربیة  

 الدماغ 

إما قمع   بین النوبات: 

  ،انفجار أو متعدد البؤر

تفریغات ذات تباطؤ  

 منتشر 

  



أشھر   3من الولادة حتى   العمر عند البدایة

 (معدلة ل الخدج) 

  

التطور عند  

 البدایة 

التطور الطبیعي في البدایة، على   

الرغم من أنھ من المسلم بھ أن ھذا  

لتقییم دقیق   تحدیاكل یمكن أن یش

 تاریخیًا 

تأخیر في الانحدار العصبي  

 معتدل إلى عمیق  

، على الرغم  طبیعيفحص عصبي    الفحص العصبي

من أنھ من المسلم بھ أن ھذا قد  

یكون صعباً للتقییم التاریخي أو عند  

الرضیع الذي عانى من نوبات  

أدویة   متكررة جداً و / أو تلقى

تغیر  التي قد  مضادة للنوبات 

 اختبارھم 

 

 

الأمراض  

المصاحبة  

 المبكرة

یوجد ضعف في النمو  

قبل أو بعد وقت قصیر  

 من بدایة النوبة 

  

نمو عصبي غیر طبیعي   مسار المرض

بما في ذلك الإعاقة  

 الذھنیة 

  

   بالرنین المغناطیسي أو مخطط كھربیة الدماغ مطلوب للتشخیص؟ھل التصویر 

 ولكن یوصى بھ بشدة لاستبعاد الأسباب الھیكلیة  ،للتشخیصالتصویر بالرنین المغناطیسي لیس مطلوباً 

لا یلزم إجراء مخطط كھربیة الدماغ النسائي عند الرضیع ذي السمات السریریة الممیزة حیث یظُھر مخطط  

  وتفریغاً متعدد البؤر مع تباطؤ منتشر الكبت - الھبات  نمط وباتكھربیة الدماغ بین الن

 متلازمة دون تأكید مختبري:   

 المتلازمة بدون تخطیط كھربیة الدماغ بین النوبات المناطق محدودة الموارد، لا یمكن تشخیص ھذه في 
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 :مسار المرض

عادة ما تكون النوبات مقاومة للأدویة ما لم یتم تحدید الأھداف الاستقلابیة أو الجینیة للعلاج الدقیق أو   

على سبیل المثال، المرضى الذین یعانون من المتغیرات المسببة    86،87التشوھات الھیكلیة القابلة للجراحة 

یظھرون استجابة النوبات لعوامل قناة الصودیوم، غالبًا عند مستویات    SCN8Aأو  SCN2Aللأمراض في

 90-88عالیة جرعة 

EIDEE بغض النظر عما إذا كانت التشنجات الصرعیة ھي نوع من النوبات الحالیة ، قد تتطور إلى ، 

IESS  متعددة البؤر التي تتطور في   في تخطیط كھربیة الدماغ، أو تشوھات الكبت -الھبات ظھور نمط مع

. عند الولدان والرضع الصغار جداً، قد یكون من الصعب  طراب النظم المترافعاضبعض الحالات إلى نمط 

تقریبًا یعانون من    EIDEEتقییم مدى أي ضعف في النمو؛ ومع ذلك، فإن جمیع الأطفال الذین یعانون من

 إعاقة ذھنیة متوسطة إلى شدیدة.  

بعض الأفراد الذین لدیھم علاج مبكر فعال للمسببات الأساسیة، كما ھو الحال في   الاستبعادیة المعاییر تشمل 

 ،عوز الفوسفات  ' Pyridox (am) ine 5المعتمد على البیریدوكسین الصرع 

والرقص وخلل التوتر والرعشة. قد تظھر ھذه قبل بدایة النوبة، في وقت مبكر   العضلي،بما في ذلك الرمع 

من تطور المتلازمة، أو تتطور مع مرور الوقت. قد یكون التفریق بین اضطرابات الحركة الانتیابیة  

 . وبات والنوبات أمرًا صعبًا، لا سیما في سیاق مخطط كھربیة الدماغ غیر الطبیعي الشدید بین الن

ل ھذه الحالات، ینبغي النظر في تصویر مخطط كھربیة الدماغ بالفیدیو لفترات طویلة مع تسجیلات  في مث 

 ي. قوائم تخطیط كھربیة العضل لتأكید نوع الحدث الانتیاب

تعتبر الأمراض المصاحبة المرتبطة بالإعاقة العصبیة العالمیة، بما في ذلك ضعف البصر القشري،   

والوفیات المبكرة والمتزایدة،   ،العظام، والمشاكل السلوكیة، وصعوبات التغذیة مشاكلوالضعف الحركي، و

 .ارتباطات معترف بھا مع المتلازمة
 النوبات: 

 ة واحداً أو أكثر من أنواع النوبات التالی  EIDEEیتطلب تشخیص  

النوبات المتسلسلة ، قد تشمل   .4 .تشنجات الصرع .3 .نوبات رمع عضلي .2 .نوبات توتریة .1

، و / أو نوبات صرعیة ، و / أو ذاتیة ، بالإضافة إلى آلیات بدون نوع نوبة سائد   توتریةمكونات 

  20إلى  10تتكرر النوبات التشنجیة ویمكن أن تحدث منعزلة أو في مجموعات تتكون من   ، واح

نوبات   (1)یزة للتشنجات تشمل نوبة في الیوم. إذا حدثت ھذه في مجموعات، فإن السمات المم

الصرع تحدث عادة بشكل مستقل عن دورة النوم، على عكس تشنجات الصرع التي تظھر غالباً عند  



  3) نوبات الصرع تستمر لفترة أطول من التشنجات الصرعیة التي تستمر أقل من 2الاستیقاظ؛ و (

قد یكون الرمع   .متماثلة في فترة حدیثي الولادة ثوان. النوبات التوتریة ھي نوبات بؤریة أو غیر 

من حین   :العضلي البؤري أو متعدد البؤر ھو نوع النوبة السائد. یختلف تواتر الرمع العضلي عن

 لآخر إلى شبھ مستمر.  

یمكن أن یكون الرمع العضلي مثیرًا أو ضخمًا وثنائیًا. الرمع العضلي غیر المنتظم غیر متزامن  

وائي. یمكن أن یحدث في الوجھ أو الأطراف أو قد یقتصر على الحاجب أو الشفة  وغیر متماثل وعش

 أو الإصبع فقط. یحدث أثناء الیقظة والنوم. 

تحدث تشنجات   .یرتبط الرمع العضلي غیر المنتظم بشكل أكثر شیوعاً بمسببات التمثیل الغذائي 

ن الحیاة. عادة ما تحدث في  صرع في بعض المرضى. یتم رؤیتھا بشكل متكرر بعد الشھر الأول م

تتمیز النوبات المتسلسلة بالعدید من مظاھر النوبات التي تحدث   .غالبًا عند الاستیقاظ  -مجموعات 

على سبیل المثال، قد یبدأ الحدث بخصائص منشط بؤري تلیھا سمات    3بالتسلسل أثناء النوبة .

 ارتجاجیة بؤریة ثم تشنجات صرع بدون مظھر واحد سائد.  

 .ضافة إلى أنواع النوبات المذكورة أعلاه، قد تحدث أیضًا نوبات حركیة بؤریةبالإ
  :مخطط كھربیة الدماغ

 :  وباتبین الن

، وموجات متعددة البؤر / موجات شائكة /  الكبت - نمط الھبات الخلفیة غیر طبیعیة وقد تظُھر 

 ).  5موجات حادة مع أو بدون تباطؤ، وانقطاع و / أو تباطؤ انتشار (الشكل  

قد تكون التشوھات الخلفیة نادرة في وقت مبكر جداً من الدورة في مرضى نادرین ولكنھا ستتدھور  

 بسرعة مع زیادة وتیرة النوبات.  

فائق التوھج) من النتوءات المختلطة،   300- 150عالیة الجھد (   ھبّاتمن  الكبت - الھبات یتكون نمط 

میكرو فولت)   5>( ثوانٍ، بالتناوب مع فترات كبت ملحوظ 5إلى  1وموجات حادة وبطیئة تدوم من 

ثوانٍ؛ ومع ذلك، قد تتأثر الجورة بالأدویة المصاحبة. عادة ما یرُى في الیقظة   10إلى   3تدوم من  

ولكن یمكن أن یكون غیر   ،ثنائیاً  الكبت - الھبات فیز. عادة ما یكون نمط والنوم ولا یستجیب للتح

 . متماثل أو غیر متزامن أو حتى أحادي الجانب. یمكن أحیانًا رؤیة التوھین البؤري العشوائي

في بعض الأطفال، یمكن رؤیة نمط خلفیة غیر طبیعي في مخطط كھربیة الدماغ قبل النوبات مع   

مع تقدم العمر، ولكن  الكبت  -الھبات بشكل ظاھر فقط. قد یختفي نمط   الكبت -الھبات ظھور نمط 

، قد    IESSى متلازمةسیظل مخطط كھربیة الدماغ غیر طبیعي. بالنسبة للرضع الذین یتطورون إل



مع تقدم العمر. إذا كان المسببات قابلة للعلاج (آفة استقلابیة أو   طراب النظم المترافعاضیظھر 

 ا ھیكلیة قابلة للجراحة)، فقد یتحسن مخطط كھربیة الدماغ أو حتى یصبح طبیعیً 

 خلال النوبة:  

یعتمد النمط على نوع النوبة. في فترة حدیثي الولادة، تكون الأنماط النبویة بؤریة أو غیر متناظرة.   

مع ظھور نشاط سریع منخفض الجھد وعالي   الكبت  -نمط الھبات مع النوبات التوتریة، یضعف  

للرمع العضلي غیر  حادة. قد لا یكون الموجة ال/   بالارتفاعالتردد. قد یكون للرمع العضلي علاقة 

المنتظم / المجزأ علاقة ارتباط نزلي. ترتبط النوبات البؤریة بإیقاع تجنید عصبي بؤري. سیتغیر نمط  

النوبة في النوبة المتسلسلة خلال النوبة مع تغیر المظاھر السریریة. تشنجات الصرع مصحوبة  

علاوة   .ع منخفض السعة والتوھینبموجة عالیة الجھد معممة أو بؤریة حادة أو بطیئة تلیھا نشاط سری 

 . على ذلك، یمكن رؤیة أنماط تخطیط كھربیة الدماغ مع أو بدون نوبات سریریة 

 : التصویر

ویجب البحث عنھا في جمیع الأطفال.    EIDEEتشوھات الدماغ الھیكلیة ھي سبب مھم ومتكرر لـ

بغي النظر في طرق تصویر  عندما تكون النوبات مقاومة للأدویة وتكون السمات البؤریة بارزة، ین 

أخرى لاستبعاد الآفة التي یمكن علاجھا جراحیاً. بالنسبة لبعض المسببات الجینیة، غالبًا ما یكون  

التصویر طبیعیًا في البدایة أو قد یُظھر انخفاضًا في حجم المخ أو دلیل على نقص / خلل المیالین في  

 المادة البیضاء.  

 . دماغي ضمور إلى بمرور الوقت قد یتطور 

 ة ینبغي النظر في التحقیقات التالی  :علم الوراثة

 ) 14میكروأري للكروموسومات ، النمط النووي (على سبیل المثال ، كروموسوم الحلقة  ○ :

یمكن أن یكون مفیداً لجودة تقریر الاختبار    -لوحة الجینات أو الإكسوم الكامل أو تسلسل الجینوم  ○ .

السمات المظھریة المتوافقة مع الجینات المحددة ، حیثما وجدت (انظر  الناتج لتسلیط الضوء على 

 ) القسم أدناه

  یمكن تحدید المتغیرات الجینیة المسببة للأمراض في أكثر من نصف المرضى الذین یعانون من 

EIDEE  

 

 

 



في وقت مبكر من الطفولة. قدم في الیوم الثاني من حیاتھ نوبات متتابعة مع   اعتلال دماغي نمائي صرعي  أسابیع مع 4طفل یبلغ من العمر  )5الشكل (

. أظھر الاختبار  الكبت -الھبات مم / ثانیة) نمط  30میكرو فولت / مم ،  20عنصر منشط بارز واعتلال دماغي حاد. یظُھر مخطط كھربیة الدماغ (

 . الكاربامازیبین لكنھ ظل متأخراً بشدة مع دواء  نوباتالا في أظھر المریض انخفاضًا ملحوظً   .KCNQ2الجیني المتغیر الممرض
 

 : يمع میزات النمط الظاھري الأخرى بالنمط الجین  EEGقد یتنبأ نوع (أنواع) النوبة و

بنوبات متسلسلة (مع مكون منشط في الغالب   DEE  -KCNQ2ترتبط المتغیرات المسببة للأمراض

أو نوبات صرعیة ذاتیة) (انظر   یة أو صرع  عضلیة أو   توتریةولكن أیضًا مع تشنجات ارتجاجیة أو  

 القسم أدناه).  

أو تخطیط كھربیة   الكبت  -بنمط الھبات حصریًا مرتبطة  توتریة یُنظر إلى ھذا البدیل أیضًا مع نوبات  

 الدماغ متعدد البؤر.  

 98-93،  88قد یشمل التاریخ العائلي الأفراد المصابین بصرع الرضع العائلي المحدود ذاتیًا.  

نوبات متسلسلة ذات سمات منشط   DEE -SCN2Aقد تشمل المتغیرات المسببة للأمراض • 

 بواستقلالیة في الغال



 ة بالنوبات البؤری  DEE -SCN8Aترتبط المتغیرات المسببة للأمراض •

بنوبات منشط غیر متماثلة أو نوبات   DEE -STXBP1ترتبط المتغیرات المسببة للأمراض • 

 ) ، وتشنجات صرعیةرمعیة، وتشنجات تشنجات ذاتیة، توتریةمتسلسلة (تشنجات 

. عادة ما تتكرر النوبات المتسلسلة مع النمط  توتريبنوبات صرع   DEE -CDKL5یرتبط  •

 ة التشنجات التوتری - الظاھري "فرط الحركة 

  ةبؤری   توتریة مع نوبات   DEE -KCNT1یمكن أن تظھر المتغیرات المسببة للأمراض • "

 103. مصحوبة بأعراض لا إرادیة 

 104.مع نوبات رمع عضلي سائدة  DEE -UBA5یمكن أن تظھر المتغیرات المسببة للأمراض • 

 

 : دراسات التمثیل الغذائي

یجب أن تؤخذ الدراسات الأیضیة في الاعتبار بقوة، لا سیما إذا لم یتم العثور على خلل بنیوي   

علاوة على ذلك، قد تشیر میزات التصویر أو مخطط كھربیة الدماغ إلى   86واضح في التصویر 

 مسببات استقلابیة معینة.  

ومع ذلك، یجب أن تشمل  یجب أن توجھ المصادر الأخرى اختبارات الاستقلاب العصبي المفصلة؛ 

  alpha، والبول sulfocysteine -sبما في ذلك التحقیقات البول الأحماض العضویة والأمینیة

ipic semialdehyde  -aminoad  والأحماض الأمینیة البلازمیة، واللاكتات، وحمض الیوریك ،

انسفیرین متساوي  ، والنحاس / سیرولوبلازمین، والأمونیا، وملف الأسیل كارنیتین، وتركیز تر

الجلوكوز واللاكتات والبیروفات   CSFالأحماض الدھنیة و من الكھرباء، وسلسلة طویلة جداً

 . والأحماض الأمینیة والناقلات العصبیة

 : تشخیص متباین  

النوبات المستحثة المرتبطة باعتلال الرأس الإقفاري بنقص التأكسج، والعدوى، واضطراب   • 

قد تكون رمع  والقابل للانعكاس، والسكتة الدماغیة، أو النزف داخل الجمجمة التمثیل الغذائي الحاد 

 عضلي، رمعي بؤري، ومنشط بؤري.  

 قد یكون ھناك اعتلال دماغي حاد وتخطیط كھربیة دماغ قمعي.  

 عتلال دماغي نمائي صرعي في الطفولة المبكرة ابالنوبات المستثارة أكثر شیوعًا من تلك المرتبطة  

 EIDEE  .ویجب إجراء التحقیقات ذات الصلة لاستبعاد الأسباب الحادة ، 



بما في ذلك نقص العامل المساعد في المولیبد    EIDEEومع ذلك، فإن بعض الأسباب الجینیة لـ

 .ونقص أوكسیدیز الكبریتیت لھا میزات تصویریة قد تحاكي إصابة الدماغ بنقص التأكسج

   (EIMFS)بؤریة مھاجرةصرع الطفولة المصحوبة بنوبات 

EIMFS   ھو اعتلال دماغي نمائي وصرع نادر یبدأ بنوبات بؤریة مقاومة للأدویة في السنة الأولى

 ).  6من العمر، مع اعتلال دماغي حاد مرتبط بھ (الجدول  

وتنتقل من منطقة قشریة إلى أخرى داخل النوبة.   الدماغیمكن أن تنشأ النوبات البؤریة في نصفي 

  108 105غالبًا ما تطول النوبات مع نوبات الحالة الصرعیة. قد یكون، جزئیًا، متعلقًا بطفرة جینیة محددة، 

 . على الرغم من الإبلاغ عن تطور أكثر اعتدالاً في عدد قلیل من الأطفال 

 : علم الأوبئة

 طفل  100000لكل   .110حوالي   EIMFSیبلغ معدل انتشار

 : السیاق السریري 

أشھر)، مع ظھور حالات نادرة في   3متوسط  التبدأ ھذه المتلازمة عادة في الأشھر الستة الأولى (

 .  105.108.110ناث بالتساويالإذكور والالنصف الأخیر من السنة الأولى من العمر، یتأثر 

 عادة ما یكون حجم الرأس والفحص العصبي طبیعیین في البدایة.  

یصاب معظم المرضى بصغر الرأس عند بلوغھم عام واحد. ومع ذلك، فإن الانحدار والتأخیر الشدید  

   ھو أمر عادي. اللاحق 

 :مسار المرض

، ضعیف، مع نوبات مقاومة مستمرة للأدویة، وعجز شدید في النمو العصبي والحركي نبؤالت

على الرغم من الإبلاغ عن تطور أكثر اعتدالاً في عدد قلیل   110 105العمر المتوقع، وانخفاض متوسط 

 من الأطفال.  

یتأثر بعض المرضى أیضًا بضعف حركي شدید في القناة الھضمیة وقد یعانون من اضطراب  

 .كما ھو شائع في العدید من حالات اعتلال الدماغ الصرع النمائي الوراثي  109حركي، 

 ت: النوبا

 تعتبر النوبات الارتجاجیة الحركیة البؤریة أو النوبات التوتریة إلزامیة للتشخیص.   

في البدایة متقطعة، ولكن تزداد وتیرتھا بسرعة في الأسابیع والأشھر التي تلي ظھور النوبة.   تكون

، مع توقف سلوكي مع أو بدون نسخة الرأس والعین، وخصائص  خفیةقد تكون النوبات أیضًا أكثر 

 مستقلة. بارزة 



یتم تفویتھ إذا لم یتم تنفیذ  تظُھر النوبات البؤریة نمط انتقال على مخطط كھربیة الدماغ، والذي قد  

 نشاط على مدار النوبة.  - مخطط كھربیة الدماغ بالفیدیو لفترات طویلة. 

- 114-109تم الإبلاغ عن حالات نادرة لھا تاریخ من التشنجات الصرعیة   112الحالة الصرعیة شائعة  

 . نوبات الرمع العضلي ھي إقصائیة 161

  غ:مخطط كھربیة الدما

یمكن أن تكون خلفیة مخطط كھربیة الدماغ طبیعیة في البدایة؛ ومع ذلك، یحدث التباطؤ المنتشر  

 للخلفیة مع مرور الوقت.  

 یتم تعزیز شذوذ مخطط كھربیة الدماغ بالحرمان من النوم والنوم. 

 طراب النظم المترافع اضنادرًا ما یتم الإبلاغ عن  

عدة مناطق  في   مشاركة بالسیمیولوجیا السریریة، وھناك   النوبةأثناء یرتبط مخطط كھربیة الدماغ 

 ).  6قشریة مستقلة على التوالي في نفس حدث النوبة الفردیة (الشكل 

ھرتز، بدءًا من المناطق الصدغیة    10-4بنشاط رتیب في النطاق   أثناء النوبة EEGیتمیز  112.113.

 . القذالیة مع نمط معین ومرضي من ھجرة الانتشار

  :التصویر

في  في البدایة، مع وجود تقاریر عن تضخم خفیف إلى متوسط  یعد التصویر العصبي طبیعي

 الفراغات تحت العنكبوتیة والفراغات الوریدیة. 

 متابعة بعض الحالات.   دتم الإبلاغ عن ضمور الدماغ، في الغالب في منطقة المخیخ، عن 

غالبًا ما یتم الإبلاغ عن تأخر تكوّن النخاع مع فرط كثافة المادة البیضاء في التصویر بالرنین  

 . 106,109,110في التحلیل الطیفي بالرنین المغناطیسي   Nacetyl aspartateالمغناطیسي وانخفاض

 : علم الوراثة

  یتأثر الوالدان بشكل خفیف مع أطفال رضع( یظھر تباینًا بین الأسرة   ،الحدوث ة نادر ةالعائلی وراثة ال 

   118 .  117 ن بصرع الطفولة المصحوب بنوبات بؤریة مھاجرة مصابی

نصف  ھو الجین الرئیسي وتم الإبلاغ عنھ في   KCNT1ا،الشذوذ الجیني دي نوفو ھو الأكثر شیوعً 

  SCN1Aالجینات الأخرى المرتبطة بھذه المتلازمة تشمل بشكل أساسي 119،   107،   106.  الحالات تقریبًا

 TBC1D24. 107و  BRAT1و  SLC12A5و  SCN2Aو

 

 



 : ختبار التمثیل الغذائي ا

120 لدیھم اضطرابات خلقیة أساسیة للجلیكوزیل EIMFSمصابین بـتم العثور على بعض الأطفال ال 

 ن: تشخیص متبای

بالتطور الطبیعي والافتقار إلى نمط الھجرة داخل    SeLIEو  SeLFNIEو  SeLNEتتمیز  • :

  EEG ى  نفس النوبة عل

تتمیز أنواع الصرع البؤریة الأخرى المبكرة بسبب المسببات الھیكلیة بوجود نوبات مجسمة، غالبًا  •

 غالدمامع تركیز ثابت واحد دون نمط الھجرة على مخطط كھربیة 

•  EIDEE مع   قد یعاني ھؤلاء الأطفال من نوبات متعددة البؤر و / أو نوبات معممة شدیدة ،خرىأ

ولكن لا تظھر نمط الھجرة الممیز في نفس النوبة على مخطط كھربیة   ،العصبيتأخر شدید في النمو 

 الدماغ. 

 ة. قد یصاب العدید من ھؤلاء الأطفال أیضًا باضطرابات حركی

 ي أخطاء وراثیة أخرى في التمثیل الغذائ • .

تتناوب  التي   clonic) -(hemiالنوبات الارتجاجیة البؤریة الطویلةب  DS متلازمة دریفت تمیز ت • .

ظھرون نمط ھجرة في نفس  من جانب إلى آخر مع نوبات مختلفة. ومع ذلك، فإن ھؤلاء المرضى لا یُ 

 . النوبة

 معاییر التشخیص لصرع الأطفال مع النوبات البؤریة المھاجرة  6الجدول 

 المعاییر الاستبعادیة  التنبیھات المعاییر الإلزامیة 

النوبات البؤریة / متعددة   النوبات

البؤر أو النوبات الرمعیة  

، مع أو بدون توقف  

سلوكي خفي وخصائص  

 ذاتیة بارزة 

تھاجر النوبات من فص   

إلى آخر سریریًا یزداد  

تواتر النوبات بسرعة  

في الأسابیع والأشھر  

 نوبات رمع عضلي  



الأولى ، وغالبًا ما  

 یتطور إلى حالة الصرع 

تخطیط كھربیة  

 الدماغ 

أثناء   یُظھر التسجیل

(قد یتم   ھجرةنمط  النوبة

تفویتھ إذا لم یتم تنفیذ  

مخطط كھربیة الدماغ  

بالفیدیو لفترات طویلة)  

: تصریفات  نوباتبین ال

 متعددة البؤر 

 النوبات: بین 

- قبل الدواء  الكبت -نمط الھبات  -

صرع واحد مستمر  نوع ركیز ت

 على مخطط كھربیة الدماغ

 طراب النظم المترافع اض -

 

  شھر  12إلى   6بدایة من   شھر  12أقل من  العمر عند البدایة

التطور عند  

 البدایة 

   تأخیر شدید قبل بدء النوبة  

شذوذ كبیر في الفحص العصبي    الفحص العصبي

 قبل بدایة النوبة 

 

 

الأمراض  

 المصاحبة  

النمو أو   رتفاع فيا

الانحدار مع نوبات  

 متكررة

  

تصویر عصبي غیر طبیعي     لتصویر ا

 مصحوب بآفة ھیكلیة سببیة 

 تحرر من النوبات  تأخر النمو العصبي  مسار المرض

عدم وجود ضمور في الدماغ في 

 المغناطیسي التصویر بالرنین 

 

 ھل التصویر بالرنین المغناطیسي أو مخطط كھربیة الدماغ مطلوب للتشخیص؟  

 مطلوب التصویر بالرنین المغناطیسي للتشخیص لاستبعاد المسببات الھیكلیة السببیة 

 .في حالة ملاحظة الھجرة السریریة  (EEG)قد لا تكون ھناك حاجة إلى مخطط كھربیة الدماغ

javascript:audio1_output();
javascript:audio1_output();


 ومع ذلك  یوصى بشدة باستخدام مخطط كھربیة الدماغ لتوثیق  نمط الھجرة  

من خلال الملاحظة السریریة   تشخیصالمتلازمة بدون تأكید مختبري: في المناطق محدودة الموارد، یمكن  

المعاییر  لھجرة النوبات بدون تخطیط كھربیة الدماغ أو التصویر بالرنین المغناطیسي ، بشرط استیفاء جمیع 

 الأخرى  المعاییر الاستبعادیة السریریة الإلزامیة و 

 

   (IESS)متلازمة تشنجات الصرع عند الأطفال 

IESS  وكذلك الرضع الذین یعانون من تشنجات   یست و ھو مصطلح مقترح لیشمل كلا من متلازمة

 ). 7(الجدول  ویست صرع والذین لا یستوفون جمیع معاییر متلازمة 

والركود  طراب النظم المترافعاض وتشیر متلازمة ویست كلاسیكیا إلى ثالوث التشنجات الصرعیة  

إلى أحد ھذه المعاییر    IESSومع ذلك، غالبًا ما یفتقر الأطفال المصابون ب ـ 121النمائي أو الانحدار. 

طراب النظم  اضالثلاثة. على سبیل المثال، قد لا یكون التأثیر التنموي واضحًا أو قد لا یكون ھناك 

 نموذجي.  المترافع

، الذین اقترحوا مصطلح    West Delphiسابقًا من قبل مجموعة مر المقلقتم تحدید ھذا الأ 

جات الأطفال ، بغض النظر عن نتائج تخطیط كھربیة  متلازمة تشنجات الأطفال لجمیع حالات تشن

كان   طراب النظم المترافعاض للحالات التي یكون فیھا  ویستالدماغ، واحتفظوا بمصطلح متلازمة 

ویؤكد ھذا التغییر على أھمیة التشخیص والعلاج  122.مرتبطًا ، بغض النظر عن الانحدار النمائي  

تمت إضافة مصطلح    123المبكر لأن الفاصل الزمني الأقصر للمعالجة یرتبط بنتائج أفضل. 

"الصرع" إلى اسم المتلازمة بناءً على طلب العدید من خبراء طب الأعصاب / الصرع للأطفال من  

 .ید على طبیعة الصرع لھذه المتلازمةأجل تجنب أي خلط مع التشنجات غیر الصرعیة والتأك

من العمر، على الرغم  شھرًا ) 12و   3(الذروة   24و   1ببدء التشنجات الصرعیة بین    IESSیتمیز  

من أنھ قد یحدث في وقت لاحق. قد لا یكون للرضع تاریخ سابق، أو قد یعكس التاریخ السابق السبب  

 الأساسي، على سبیل المثال، الدماغ البنیوي المكتسب أو الشذوذ الجیني.  

أو غیره من الصرع المبكر   EIDEEفي بعض الحالات، قد یتطور الرضع المصابون بالصرع 

أشھر   4- 3بعد   IESSومخطط كھربیة الدماغ لـ سریریةادةً مع نوبات بؤریة) لیكون لدیھم سمات (ع

 124من العمر. 



 

 : علم الأوبئة

مع بعض الدراسات تشیر   ،من الرضع الأحیاء 100000/ 30ھو   IESSمتلازمةالمقدر لالحدوث 

إلى معدلات أعلى للإصابة مع خطوط العرض الجغرافیة الأعلى (السوید، فنلندا، الدنمارك). 

،126،1279،125 
   41،  9شھرًا   36الذي یبدأ قبل  الصرع 

   8،38یتأثر كلا الجنسین، وتكون نسبة الإصابة أعلى عند الذكور. 

 : السیاق السریري 

 شھرًا.  24إلى   1شھرًا، مع نطاق یتراوح من    12و   3بین   IESSأت متلازمةبد 

تُظھر الأشكال من (أ) إلى (ج) صفحات متتالیة من تسجیل مخطط  6الشكل  

أشھر مصابة بالصرع في مرحلة الطفولة   3كھربیة الدماغ لدى فتاة تبلغ من العمر  

یُظھر مخطط   .SCN2A بؤریة مھاجرة بسبب متغیر ممرض من نوعمع نوبات 

كھربیة الدماغ نوبة طویلة بدأت في المنطقة الزمنیة الیسرى (السھم المتجھ 

لأعلى، أ) وانتقلت إلى المنطقة الزمنیة الیمنى (السھم لأسفل، أ) ، ثم إلى المنطقة 

أثناء  . لمنطقة (ج)ا  المركزیة (السھم ، ب) وانتھت في الوقت الزماني الأیمن

عاني أولاً من انحراف الرأس الأیسر ، متبوعًا بوضعیة ت ةالطفل تالنوبة، كان

التوتر الثنائیة ، وانحراف الرأس الأیمن ، ثم انحراف الرأس الأیسر ، جنبًا إلى  

 (انظر توجیھ مخطط كھربیة القلب)  اضطراب النظم المترافعجنب مع 
 



 أشھر، ینبغي النظر في بدایات النمو والدماغ الصرع الأخرى.   3في حالة حدوث البدایة قبل  

یكون التطور طبیعیًا، ولكن غالبًا ما یكون ھناك تاریخ سابق لتطور   ، یمكن أن  IESSقبل ظھور

 غیر طبیعي واضح أو مشتبھ بھ.  

یلاُحظ تباطؤ النمو أو توقفھ أو ارتداده مع ظھور التشنجات، على الرغم من أنھ قد لا یكون واضحًا  

 في وقت مبكر جداً من الدورة.  

یمكن للوالدین الإبلاغ عن تراجع منعزل في الانتباه البصري أو الاستجابة الاجتماعیة المتغیرة في  

النمو والتراجع دون علاج  مرتفع الأیام أو الأسابیع التي تسبق ظھور التشنجات. عادة ما تسوء حالة 

 عاجل وفعال.  

الفحص العصبي الدقیق قد یوفر  على الرغم من أن حجم الرأس والفحص قد یكونان طبیعیین، إلا أن 

أدلة على المسببات، بما في ذلك حجم الرأس غیر الطبیعي أو نتائج الفحص العصبي. بالإضافة إلى  

ذلك، یعد الفحص الجلدي (للوصمات التي توحي باضطراب جلدي عصبي مثل التصلب الجلدي)  

 .سبب أساسي وتقییم طب العیون وفحص سمات التشوه مھمًا لأنھا یمكن أن تشیر إلى 
 :مسار المرض

كثیرًا إلى أنواع أو متلازمات صرع أخرى، خاصة متلازمة لینوكس غاستو، أو    IESSیتطور

 الصرع البؤري المقاوم للأدویة.  

٪ من المرضى الذین یعانون    30على الرغم من عدم وجود بیانات دقیقة، فقد تم اقتراح أن حوالي  

. قد یبدأ بعض الأطفال بالصرع البؤري  136-128 متلازمة لینوكس غاستوقد یتطورون إلى   IESSمن

للعلاج ، یعود إلى الصرع   أو یستجیب ، وبعد ذلك ، عندما یكبر الطفل   IESSالذي یتطور إلى

البؤري. في مثل ھذه الحالات، غالبًا ما ترُى السمات البؤریة على مخطط كھربیة الدماغ وقد یكون  

النموذجي غائبًا. من المفترض أن تؤدي النوبات البؤریة المتزامنة   افعاضطراب النظم المتر

والتشنجات الصرعیة غیر المتماثلة والمیزات البؤریة المتسقة في مخطط كھربیة الدماغ إلى زیادة  

 . احتمالیة حدوث خلل بنیوي في الدماغ

قد تستمر التشنجات الصرعیة في بعض الحالات، خاصة مع بعض أمراض الدماغ الجینیة أو   

  .بالعلاج الفعال ولا یظھر الصرع اللاحق  حل مشكلتھمالبنیویة. في بعض الأفراد، یتم  

ضعیفة، بغض النظر عن نتیجة النوبة.   نمومن الناحیة التنمویة، یُترك العدید من الأطفال بنتائج  

ة التأخر في النمو في الغالب بالمسببات وسرعة العلاج. یكون التشخیص أكثر ملاءمة ترتبط شد



بدء العلاج الخاص  یجب للرضع الذین سبق لھم التطور الطبیعي، ولا یوجد سبب معروف، و 

  .125،   123بالمتلازمة بشكل سریع 

 : لنوبات ا

، وتتكون من تقلصات منشط قصیرة للعضلات المحوریة    IESSتشنجات الصرع إلزامیة لتشخیص 

 ثوانٍ، والتي قد تكون مرنة أو باسطة أو مختلطة.    3، یستمر كل منھا عادةً أقل من  

،  مجموعاتالتحدث ھذه عادة في سلسلة أو مجموعات، مع زیادة بروز السمات الحركیة من خلال 

دقیقة أو أكثر) وغالبًا ما یتم   30قد تستمر لمدة  مجموعاتغالبًا على مدى دقائق (على الرغم من أن ال

 رؤیتھا عند الاستیقاظ.  

ماءات طفیفة في الرأس، أو حركات  قد تكون ھذه متناظرة أو غیر متماثلة وقد تكون خفیة، مع إی

یمكن أیضًا رؤیة النوبات البؤریة وقد تحدث بشكل متزامن عند الرضیع المصاب   .العین أو الذقن 

بالتشنجات، خاصة في تحدید المسببات الھیكلیة، على سبیل المثال، التصلب الحدبي أو خلل التنسج  

 القشري البؤري.  

مستقل عن التشنجات أو قد تسبق أو تحدث أثناء أو بعد مجموعة  قد تحدث النوبات البؤریة إما بشكل 

 من التشنجات الصرعیة، أو حتى تحدث خلال سلسلة التشنجات الصرعیة.  

النوبات التشنجیة في البدایة غیر نمطیة ویجب أن تثیر القلق بشأن بدایة مبكرة أخرى في النمو  

 .يواعتلال الدماغ الصرع

 : مخطط كھربیة الدماغ

(الفوضوي ، السعة العالیة ، التباطؤ المفرط ،   اضطراب النظم المترافعیرُى ، غالبًا ما نوباتبین ال  

(حركة العین   بدونالتفریغ الصرعي متعدد البؤر) ویكون عائد الكشف أكبر إذا تم تسجیل النوم 

 أ).   7السریعة) (الشكل 

شكل مخطط كھربیة الدماغ بدون    -قد یكون لدى بعض الأطفال صرع نشط للغایة متعدد البؤر 

. یجب أن یشیر التفریغ الصرعي البؤري  اضطراب النظم المترافع الخلفیة الفوضویة التي تمیز 

المتسق أو النشاط البؤري السریع إلى وجود خلل بنیوي أساسي. في وقت مبكر جداً من الدورة، أو  

غائبًا أیضًا. یجب على الأطباء ألا    یكون اضطراب النظم المترافعالأطفال الأكبر سنًا، قد  عند

 .اضطراب النظم المترافعالذین لا یعانون من   IESSیحجبوا العلاج القیاسي للأطفال المصابین ب ـ

أو معممة أو حادة أو بطیئة متبوعة   ،السعةبموجة عالیة   يللتشنج الصرع أثناء النوبةیتمیز التسجیل  

 ب).    7بسعة منخفضة ونشاط سریع، والتي قد تظھر على شكل انحلال كھربائي قصیر (الشكل 



أو یتوقف خلال سلسلة من التشنجات الصرعیة. یساعد   اضطراب النظم المترافععادةً ما یخفف 

لرمع العضلي والنوبات  مخطط كھربیة العضل على التمییز بین التشنجات الصرعیة ونوبات ا

  EIDEEفي مخطط كھربیة الدماغ یوحي بـ الكبت-الھباتنمط  137) . 8التوتریة (انظر الشكل  

 :التصویر العصبي

 یوصى بشدة بالتصویر العصبي لتوضیح المسببات، والتي قد تؤثر على اتخاذ قرار العلاج. 

  IESS   ،9التصویر بالرنین المغناطیسي للدماغ غیر طبیعي في نصف إلى ثلثي الأطفال المصابین ب ـ

 ویمكن أن یظھر إما آفات مكتسبة أو خلقیة تكون بؤریة، متعددة البؤر، أو منتشرة.   138-142، 

یجب تكرار التصویر المبكر بعد عامین من العمر عندما یكون من المحتمل أن یكتمل تكوین المیالین  

، إذا كان ھناك اشتباه في وجود آفة بنیویة بؤریة ، أو عند الرضع الذین یعانون من تشنجات طفیلیة  

 مقاومة للعلاج مجھول السبب.  

كشف عن خلل التنسج القشري البؤري الدقیق،  قد یكون من الضروري التصویر والتحلیل المحسن لل

ویمكن أن تكون الطرائق مثل التصویر المقطعي بالإصدار البوزیتروني الفلوري أوكسي جلوكوز أو  

وضع العلامات الدورانیة الشریانیة مفیدة للكشف عن التشوھات الھیكلیة البؤریة في وجود التصویر  

إحالة ھؤلاء الأطفال مبكرًا للتقییم الجراحي للصرع.   . یجب 143،144بالرنین المغناطیسي الطبیعي 

 .بالإضافة إلى ذلك، قد تشیر تشوھات التصویر بالرنین المغناطیسي إلى اضطرابات استقلابیة معینة

 

 معاییر التشخیص لمتلازمة تشنجات الصرع عند الأطفال  7الجدول 

 الاستبعادیة المعاییر  التنبیھات المعاییر الإلزامیة 

التشنجات المرنة أو   النوبات

الباسطة أو المختلطة  

الصرع والتي تحدث  

  غالبًا في مجموعات 

  

تخطیط كھربیة  

 الدماغ 

اضطراب   النوبات بین 

  تفریغ،   النظم المترافع

صرعي متعدد البؤر أو  

قد یظھر ذلك (بؤریة 

 وبات: بین الن

تخطیط كھربیة الدماغ الطبیعي   

 الكبت  -الھبات نمط 

 خلال النوبة: 
تخطیط كھربیة الدماغ  
الطبیعي أثناء الأحداث  

السریریة المسجلة للتشنجات  
 المشتبھ بھا 



بسرعة بعد ظھور  

 ) التشنجات

في حین   شھرًا1-24  العمر عند البدایة

أن التشنجات الصرعیة  

قد تبدأ في وقت لاحق ،  

  ISSفإن ھذا لن یكون

البدایة من شھر إلى  العمر في 

 شھرین 

 

الأمراض  

 المصاحبة  

تباطؤ في النمو بعد  

ولكنھ   ،التشنجاتظھور 

قد یكون غائبًا في وقت  

مسار المرض  مبكر من 

(یصعب تحدیده عند  

الطفل الذي یعاني من  

اضطرابات نمو كبیرة  

 موجودة)

  

 للتشخیص؟ ھل التصویر بالرنین المغناطیسي أو مخطط كھربیة الدماغ مطلوب 

لا یشترط   .ولكن یوصى بھ بشدة لتقییم السبب الأساسي ،للتشخیصالتصویر بالرنین المغناطیسي لیس مطلوباً  

أو   اضطراب النظم المترافعللتشخیص بشرط أن تظھر دراسة النوبات   (EEG)وجود مخطط كھربیة الدماغ

 تشوھات صرعیة أو تأخر في النمو. 

 أو التشوھات الصرعیة، یلزم إجراء تسجیل صوتي   ظم المترافعاضطراب النفي حالة عدم وجود  

متلازمة التطور المحتملة: الرضع الذین یعانون من إصابات دماغیة سابقة، أو تشوھات نمو دماغیة، أو حالات 

وراثیة محددة، بما في ذلك من لدیھم اعتلال دماغي نمائي صرعي في الطفولة المبكرة، الذین یظھرون  

تشوھات كبیرة في التخطیط الدماغي (سعة عالیة، تباطؤ في الخلفیة، و / أو التفریغ متعدد البؤر) یجب 

لا یمكن تشخیصھا قبل ظھور    ISSمراقبتھا بعنایة لتطور التشنجات السریریة الصرع. ومع ذلك، فإن متلازمة

 نوع النوبة الإلزامیة 

 متلازمة بدون تأكید مختبري:  



 في المناطق محدودة الموارد، یوصى بشدة بإجراء مخطط كھربیة الدماغ بین النوبات. ومع ذلك، إذا كان 

EEG    غیر متوفر، إذا شاھد طبیباً متمرساً مجموعات واضحة من التشنجات الصرعیة النموذجیة (شخصیاً أو

 متلازمة الأخرى ، یمكن تشخیص  عادیةالمعاییر الاستب على تسجیل فیدیو) ، مع المعاییر السریریة الإلزامیة و 

ISS 

 

 یظُھر مخطط كھربیة الدماغ. أشھر مصاباً بمتلازمة تشنج الصرع عند الأطفال  7یبلغ من العمر   طفل   Bو  Aیظھر  7الشكل 

(A) یظُھر التسجیل النبضي. اضطراب النظم المترافع نمط   وباتبین الن(B)   بتناقص  موجة حادة عالیة السعة متبوعة

 .نسبي مع تقلص عضلي على مخطط كھربیة العضل

 

 



 : علم الوراثة 

ینبغي النظر في الدراسات الجینیة إذا لم یتم العثور على  

مسببات بعد الفحص السریري والتصویر بالرنین المغناطیسي  

بالإضافة إلى ذلك، ینبغي النظر في الاختبارات   147 - 145

الجینیة للمرضى الذین یعانون من اضطرابات الدماغ  

  .الھیكلیة المعروف أنھا مرتبطة بأساس وراثي

ت المتغیرات المسببة للأمراض في العدید من الجینات  ارتبط 

وغالباً ما تكون دي    IESSمتلازمة تشنجات الصوع لدى الأطفالب

 . الطفل  لدىنوفو  

٪ من  41یمكن تحدید المسببات الجینیة في ما یصل إلى  

  STXBP1و  CDKL5و  ARXو  Trisomy 21المسببات تشمل 41،9الحالات .

 . وغیرھا الكثیر   TSC2و  TSC1و  IQSEC2و

یمكن أن تُورث الطفرة الجینیة من أحد الوالدین المصابین   

 . بأعراض خفیفة أو من والد غیر مصاب

بالإضافة إلى ذلك، ارتبطت مجموعة من تشوھات   

، لذلك ینبغي    IESSالكروموسومات ومتغیرات عدد النسخ بـ

للكروموسومات والنمط النووي  النظر في المصفوفة الدقیقة 

 .الروتیني

 

 



 رمع عضلي (أ) ، نوبة توتریة (ب) ، تشنج صرع (ج). ریة التوتالنوبة و الرمع العضلي ، : التمایز بین التشنج8الشكل 

 : دراسات الأیض وغیرھا من الدراسات المعملیة

یجب أخذ   الصرع الطفولیة،متلازمة تشنجات  IESSالمسببات الأیضیة ھي سبب نادر ولكنھ مھم لـ 

اختبار الأیض في الاعتبار إذا لم یتم العثور على المسببات في الفحص السریري ولم تظھر أي  

عوامل طبیعیة في التصویر بالرنین المغناطیسي. في حالة عدم وجود مسببات معروفة، ینبغي النظر  

 في الاعتماد على البیریدوكسین.  

غیر متوفرة لاستبعاد ھذا التشخیص بسرعة یجب أخذ الأطفال في  إذا كانت الدراسات المختبریة 

 . 148 الاعتبار لتجربة البیریدوكسین 

الخط الأول  ومع ذلك، نظرًا لندرة ھذا الاضطراب، یجب إجراء مثل ھذه التجربة في نفس وقت  

 .علاجلل

 ع: التشخیص التفریقي: الصر 

الرغم من احتمال وجود تشنجات، إلا أن أنواع النوبات  أشھر من العمر. على  3قبل    EIDEEیبدأ •

 تواجد في نفس الوقت.الأخرى بما في ذلك النوبات التوتریة والنوبات العضلیة والتشنجات ت

یظھر مع نوبات رمع عضلي ولیس تشنجات صرع.   MEI الصرع الرمعي العضلي في الطفولة •

ات الصرعیة. یُظھر مخطط كھربیة  التمییز بین عضلة القلب والتشنج   EMGو  EEGیمكن لـ

  .معممة مرتفعة  موجةأرضیة خلفیة طبیعیة مع تصریفات   (EEG)الدماغ

 الصرعي: غیر  •

 ة رمع النوم الحمید: رعشات النوم ظاھرة طبیعی   •

 النوبات الرمع العضلي الحمید للرضع یتظاھر بالرمع العضلي وتخطیط الدماغ الطبیعي بین  •

 بنوبات متقطعة من البكاء والتصلب.   ظھرمغص الأطفال ی •

 إن مخطط كھربیة الدماغ طبیعي   •

 الارتجاع المعدي المریئي أو متلازمة ساندیفر  •

 ة نوبات الارتجاف الحمیدة للطفول  •

 أشھر.   6- 3تبدأ عند عمر  متكرر بالرأس انخفاضرأس حمیدة عند الأطفال:  انخفاضات  •

 تخطیط كھربیة الدماغ طبیعيمحدود ذاتیًا و  مرھذا الأ

 فرط التشنج  •

   (DS)متلازمة دریفت



DS  طفل  ال(المعروف سابقًا باسم الصرع الرمعي الشدید للرضع) ، یظھر في السنة الأولى من الحیاة في

، أو ارتجاجیة بؤریة (عادةً نصفي) ، أو نوبات ارتجاجیة   حمویةمصاب بنوبات صرع مطولة،  العادي ال

یة وغیر النمطیة تظھر بین  أنواع النوبات الأخرى بما في ذلك النوبات الرمعیة العضل  149. ) 8معممة (الجدول 

سنوات. عادة ما تكون النوبات مستعصیة على الحل، واعتبارًا من السنة الثانیة من العمر یُظھر    4و  1سن  

تشوھات المشیة بما في ذلك مشیة الانحناء الممیز عادة ما ترُى في    149الأطفال ضعفًا إدراكیًا وسلوكیًا . 

   151٪ من الحالات) .80(موجود في أكثر من   SCN1Aأواخر الطفولة. جین قناة الصودیوم

 : علم الأوبئة

 9،41،152.مولود حي  100000/   6.5على    DSیؤثر  

 : السیاق السریري 

یمكن أن تظھر الحالات   154 153 149.أشھر  6عمر   أشھر، بمتوسط  9و   3تتراوح بدایة النوبات عادة بین  

شھرًا في عدد قلیل من الحالات المبلغ عنھا؛ ومع    20النادرة في وقت مبكر من شھر واحد، أو متأخرة حتى  

شھرًا الطبیب لمراجعة التشخیص والنظر في إجراء مزید من   15ذلك، یجب أن ینبھ البدء قبل شھرین أو بعد  

والفحص العصبي طبیعي   155-153  تطور طبیعیًا في بدایة النوبةالتحقیقات لاستبعاد الحالات الأخرى. یبدو ال

 في بدایة النوبة. 

شھرًا) وقد یكون ھناك عدم استقرار في المشي. حجم الرأس طبیعي    18-16قد یتأخر المشي قلیلاً (متوسط  

 خلال السنوات الأولى.  

الحركة، أو صغر الرأس في وقت  إن التأخر الكبیر في النمو، أو تشوھات الفحص العصبي، أو اضطرابات 

 .بدایة النوبة تشیر إلى تشخیص بدیل

 معاییر التشخیص لمتلازمة دریفت  8الجدول 

 المعاییر الاستبعادیة  التنبیھات المعاییر الإلزامیة 

النوبات الارتجاجیة   النوبات

 البؤریة المتكررة

 (hemiclonic)   

(والتي  نوبات الحمى 

بین   غالبًا ما تتناوب

من النوبة إلى   الفصین

  لا یوجد تاریخ من النوبات المطولة

 ) دقائق 10  كثر منأ(

حساسیة الحمى كمحفز    تفتقر إلى 

 للنوبات 

 تشنجات صرع  

الاعتلال النمائي الصرعي  

 الطفولة المبكرةفي 

SCN1A 



النوبة) ، والنوبات  

البؤریة إلى النوبات  

الارتجاجیة الثنائیة ، و /  

أو النوبات الرمعیة  

   المعممة

تخطیط كھربیة  

 الدماغ 

ریغ  طبیعیة بدون تف  EEGخلفیة 

 بعد عمر سنتین  بین النوبات 

 

  15من شھر إلى شھرین أو من   شھرًا  20إلى  1من  العمر عند البدایة

 شھرًا  20إلى 

 

التطور عند  

 البدایة 

   تأخر النمو في بدایة النوبة  

   العصبیة البؤریة النتائج   الفحص العصبي

 ) خلاف شلل تود(ب

 

یظھر التصویر بالرنین     لتصویر ا

 المغناطیسي آفة بؤریة سببیة 

اختبارات 
أخرى: مثل  
علم الوراثة  
 وما إلى ذلك 

 دم وجود السبب الممرض ع 

SCN1A   خر آ أو متغیر سببي 

 

الصرع المقاوم للأدویة   مسار المرض

 الإعاقة الذھنیة 

عوامل قنوات  فعالیة جیدة مع  

الصودیوم الوقائیة بما في ذلك  

كاربامازیبین وأوكسكاربازیبین  

 والفینیتوین 

 

 ھل التصویر بالرنین المغناطیسي أو مخطط كھربیة الدماغ مطلوب للتشخیص؟  

 التصویر بالرنین المغناطیسي لیس مطلوباً للتشخیص ولكن یوصى بھ بشدة لاستبعاد الأسباب الأخرى

 للتشخیص (EEG)خلال النوبة وجود مخطط كھربیة الدماغلا یشترط   .



شھرًا والذي یعاني من نوبة ھیمكلونیة مطولة أو نوبة    12متلازمة التطور المحتملة: في طفل یقل عمره عن 

توتریة ارتجاجیة ثنائیة مع ارتفاع في درجة الحرارة، ولا یوجد سبب أساسي آخر، ینبغي النظر في إمكانیة  

مزید من النوبات التشنجیة (غالباً مع الحمى، وإذا كان مطولاً أو نصفیاً) سیسمح  . الإصابة بمتلازمة دریفت

 الممرض  SCN1Aسیتم دعم التشخیص بشكل أكبر من خلال إیجاد متغیر. بتشخیص أكثر دقة لمتلازمة دریفت

تشخیص متلازمة دریفت عند الأطفال الذین متلازمة دون تأكید مختبري: في المناطق محدودة الموارد، یمكن  

لیس لدیھم تنبیھات والذین یستوفون جمیع المعاییر السریریة الإلزامیة والاستبعادیة الأخرى، بدون تخطیط  

 كھربیة الدماغ والتصویر بالرنین المغناطیسي والاختبارات الجینیة 

 :مسار المرض

. سنوات  5تكون نوبات الحالة الصرعیة أكثر تكرارًا قبل سن  . مقاومة للأدویة وتستمر طوال الحیاة  نوبات ال

   153ومع ذلك، یمكن أن تحدث في وقت لاحق، حتى في حیاة البلوغ، خاصة مع المرض أو الحمى

النوبات ھي في الغالب   - ي سن المراھقة / البلوغ المبكر، تكون الحالة الصرعیة والغیاب غیر النمطي نادرة ف

قد . )الغیبیة غیر النمطیة، رمعیة ،  توتریة ،   ةقصیرة، مع أنواع مختلفة (بؤریة مع فقدان الوعي ، رمعی

 157 156 .تظھر النوبات اللیلیة المقویة والنوبات الارتجاجیة في ھذا العمر وتصبح النوع السائد من النوبات

  160-158. شھرًا بعد ظھور النوبات   60إلى  12بمرور الوقت، یتباطأ تقدم النمو وقد یكون التأخیر واضحًا من  

 . تأخر الكلام ھو السائد 

 158.155.٪) 50یظھر معظم المرضى درجة من الإعاقة الذھنیة تتراوح من الخفیف إلى الشدید ( 

 . یصاب العدید من المرضى باضطرابات سلوكیة وبعضھم یعاني من قلة الانتباه وفرط النشاط 

  158.ومع ذلك، في معظم المرضى، یكون النمط أكثر تباطؤًا في النمو وما یترتب علیھ من ضعف عقلي 

وبمرور الوقت، یصاب معظم المرضى بعلامات ھرمیة خفیة واضطراب في المشي یتطور إلى مشیة جاثمة،  

 .150عادةً في أواخر الطفولة إلى المراھقة 

 :النوبات 

النوبات الرمعیة البؤریة المتكررة (نوبات الصرع النصفي التي تؤثر على جانب واحد من الجسم) أو النوبات  

الارتجاجیة المعممة في البدایة، والتي غالبًا ما تكون مطولة وغالبًا ما تسببھا الحمى أو ارتفاع درجة الحرارة  

  154|   149، إلزامیة للتشخیص تطعیمالبیئیة أو ال



  12مع الحمى (خاصة الحمى منخفضة الدرجة) قبل    (hemiclonic)النوبة الرمعیة البؤریة فترات طویلة،ل

عمر، في حالة عدم وجود عدوى أو آفة ھیكلیة في الدماغ، في الرضیع الطبیعي سابقًا، توحي بشدة  شھرًا من ال

 153 متلازمة دریفتب

 ) في العمر، یمكن أن تحدث أنواع إضافیة من النوبات (ولكنھا لیست موجودة دائمًا 5إلى  1.5نسبة ب

 ة نوبات توتریة رمعیة ثنائیإلى   ةبؤری نوبات  • .نوبات وعي ضعیف البؤري • .نوبات رمع عضلي • 

الحالة الصرعیة غیر الاختلاجیة (التي كانت تسمى في   • .النوبات اللاوتونیة  • .غیر النمطیة غیبیةنوبات   • .

 . مجموعاتالنوبات التوتریة والارتجاجیة بشكل رئیسي أثناء النوم وفي   •) ،  التجمدالأصل حالة 

بحلول ھذا العمر، بالإضافة إلى المرض، یمكن أن تحدث النوبات أیضًا من خلال النشاط البدني، والتغیر في  

 ٪ من المرضى)، والإثارة    15درجة حرارة البیئة، والأنماط البصریة (نادرًا)، والتحفیز الضوئي ( 

139،153،159   
، قد تظھر لاحقًا في مسار  بشكل مجموعاتوم والن لنوبات التوتریة والتوتریة الارتجاجیة بشكل رئیسي فيا

 . سنوات ، وتصبح أكثر وضوحًا في حیاة البالغین  5-4المرض، من حوالي  

تتفاقم النوبات باستخدام عقاقیر حجب قنوات الصودیوم (یمكن أن یكون ھذا دلیلاً  . تشنجات الصرع إقصائیة 

  phenytoin  145و   oxcarbazepineو  lamotrigineو mazepine  -carbaعلى التشخیص) مثل

مع ذلك، نادرًا ما یكون للاموتریجین دور في المرضى الأكبر سنًا كما ھو مقترح في سلسلة الحالات  و

 163الصغیرة 

 : مخطط كھربیة الدماغ

  164 159 154العمر .یكون التباطؤ نموذجیًا بعد عامین من . قد تكون الخلفیة طبیعیة أو بطیئة قبل سن عامین 

   164.بؤریة ومتعددة البؤر ومعممة، وتظھر بعد عامین من العمر  التفریغ بین النوبات غالبًا ما تكون 

  وباتأمامي بین الن  تفریغ كھربائيفي المرضى الذین یعانون من نوبات صرع في النوم، غالبًا ما یلاُحظ 

   164.٪ من المرضى وھو أكثر شیوعًا عند الأطفال الأصغر سنًا  15في  تحدث استجابة ضوئیة  162،164.

 . یعتمد على نوع النوبة بین النوباتتسجیل  

 : التصویر العصبي 

بمرور الوقت، قد یتطور ضمور خفیف في    165.یعد التصویر بالرنین المغناطیسي طبیعي عند بدایة النوبة  

ومع ذلك، لا یوصى بإجراء   ؛165،166ھناك أقلیة من المرضى یعانون من تصلب الحُصین  ، والمخ والمخ

 .جراحة الصرع

 



 : علم الوراثة

یوصى بإجراء الاختبارات الجینیة في جمیع الأعمار، بما في ذلك البالغین الذین یشتبھ في تشخیصھم ولكن قد 

في    SCN1Aالطفولة. یوجد متغیر مسبب للأمراض فيیصعب الوصول إلى تفاصیل التاریخ في مرحلة 

 ٪ من الحالات. 85-٪ 80أكثر من 

٪ من المرضى الذین یعُتقد أن لدیھم طفرة دي نوفو سیكون لدیھم أحد  10ومع ذلك، فإن ما یصل إلى   

   167الوالدین الفسیفسائي للمتغیر.

الصرع الجیني المصحوب بحمى   + GEFSالمصابة بـي أحد أفراد الأسرة ف DS  متلازمة دریفت حدثتقد 

 . زائد

  + GEFSي متلازمات الصرع الأخرى مثل ف  SCN1Aیمكن العثور على المتغیرات المسببة للأمراض  

 . مع ضعف شدید  SCN1Aالمبكر لدى الأطفالالنمائي واعتلال الدماغ 

السمات السریریة النموذجیة ولا یمكن إجراؤه على أساس المتغیر الجیني وحده، ولا    DSیتطلب تشخیص  

لا ینبغي أن یتأخر العلاج . 161تلازمة عدم وجود متغیر جیني دون التشخیص السریري للم ینبغي أن یحول  

 . تحدید التشخیص السریري  خلال

 و  GABRG2بما في ذلك المتغیرات السائدة والممرضة في  DSنادرًا ما ارتبطت جینات أخرى بـ

GABRA1 وSTXBP1  والحالات المتنحیة النادرة مع متغیراتSCN1B  168  

٪ من الحالات ،وقد  50 - ٪ 30مكن رؤیة التاریخ العائلي للنوبات الحمویة أو أنواع الصرع الأخرى في  ی

  .+ GEFSعلم الأحیاء بوجود  یقترح

 :دراسات الأیض وغیرھا من الدراسات المعملیة

 لم یتم العثور على تشوھات متسقة 

 تشخیص متباین 

 :عالصر 

على الرغم من أن ھذه الحالة قد تظھر أیضًا مع نوبات حمویة في وقت مبكر   + FSنوبات الحمى المتكررة•

في مرحلة الطفولة    (hemiclonic)من الحیاة ، إلا أن وجود نوبات صرع رمعیة متكررة وطویلة الأمد

 متلازمة دریفت  .DSى یجب أن یشیر إل

، حیث تكون  ریفتغاستو بسھولة عن متلازمة دمتلازمة لینوكس غاستو: یمكن تمییز متلازمة لینوكس    •

لا تحدث.    (hemiclonic)، والنوبات الارتجاجیة البؤریة الطویلة رالنوبات التوتریة بارزة في وقت مبك



خلفیة بطیئة، مع موجة ارتفاع بطیئة   Gastaut -Lennoxعلاوة على ذلك، یُظھر مخطط كھربیة الدماغ في

 م ) ونشاط سریع انتیابي في النوھرتز  2.5>)بارزة سائدة أمامیًا

 الصرع المصحوب بنوبات رمعیة عضلیة: یبدأ الصرع المصحوب بنوبات رمعیة عضلیة بعد • .

DSعلى الرغم من أن بعض الحالات قد یكون لھا تاریخ من النوبات الحمویة ، إلا أن   متلازمة دریفت

 والنوبات البؤریة الأخرى لا ترُى.  (hemiclonic)النوبات الارتجاجیة البؤریة الطویلة 

 .  اعتیادیةعضلیة الرمعیة الالنوبات الوتونیة  

قد یصاب الأطفال بحالة صرع رمعي عضلي غیر متشنج ولكن الحالة الصرعیة المتشنجة المتكررة نادرة  

 .أیضًا
Protocadherin 19 Clustering Epilepsy   )PCDH19 Epilepsy(  مجموعات من  ظھر عادة مع ی

 ومع ذلك، على غرار   .(hemiclonic)النوبات ، على عكس النوبات الارتجاجیة البؤریة الطویلة 

DSتحدث النوبات بشكل رئیسي في الطفولة وتسببھا الحمى. یصیب الصرع العنقوديمتلازمة دریفت ، 

PCDH19 في الغالب الإناث، وھناك نمط وراثي مرتبط بالكروموسومX  یمنع الذكور . 

أشھر)، والذي   3بظھوره المبكر جداً (أقل من    DSعن SCN1A-الاعتلال الدماغي النمائي الصرعي یتمیز

 یسبق تأخر النمو واضطراب الحركة البارز.  

 SCN1A ي في الطفولة المبكرةالاعتلال الدماغي النمائي الصرع ترتبط بعض حالات البدایة المبكرة ل ـ

 صودیوم وبالتالي تستجیب لعوامل حجب قناة ال  وظیفیة/بمتغیرات اكتساب  Thr226Met 169مثل

قد یبدأ الصرع البؤري الھیكلي بنوبات بؤریة طویلة تسببھا الحمى. ومع ذلك، فإن النوبات المتكررة تؤثر   • .

 ، مما یؤدي إلى نوبات ارتجاجیة بؤریة  متلازمة دریفت DSعلى نفس الجانب أو الطرف ، على عكس

iclonic) (hem  .والتي غالبًا ما تتناوب على الجانبین 

 نوبات الغیاب الرمعي العضلي وغیر النمطي غیر معتادة.  

 غالبًا ما یُظھر التصویر بالرنین المغناطیسي آفة سببیة 

 اضطرابات المیتوكوندریا:  

النوبات في وقت مبكر من  قد یصاب الأطفال المصابون باضطرابات المیتوكوندریا أیضًا بأنواع متعددة من 

الحیاة. ومع ذلك، ھناك علامات أخرى لمرض المیتوكوندري، مثل اختلال وظائف الأعضاء الأخرى،  

 .وارتفاع اللاكتات، والتشوھات الممیزة في التصویر بالرنین المغناطیسي

 

 



 ي: غیر الصرع

التھاب الدماغ في حالة حدوث نوبة حمویة  یجب استبعاد العدوى داخل الجمجمة مثل التھاب السحایا أو  

 .طویلة الأمد
 : المتلازمات المحددة المسببات  | 2.2.3

على نحو متزاید، یتم التعرف على أنماط ظاھریة كھربائیة متسقة مع ارتباطات قویة بمسببات محددة. بعض   

؛   متلازمة دریفت في  SCN1Aمثل المتغیرات المسببة للأمراض المتلازمات المعروفة لھا مسببات محددة

 ومع ذلك ، بالنسبة للمسببات الأخرى ، ترتبط أنماط ظاھریة ممیزة جدیدة.  

في بعض الحالات، یكون للمسببات نمط ظاھري واحد فقط، بینما في حالات أخرى، خاصةً بعض  

 الاضطرابات الوراثیة، قد یختلف النمط الظاھري اعتماداً على عمر وطبیعة المتغیر.  

یمكن تحدید المتلازمات الخاصة بالمسببات، حیث یوجد سبب محدد للصرع یرتبط بنمط ظاھري سریري  

ح وموحد نسبیًا ومتمیز في الأفراد الأكثر تضررًا (العرض السریري، أنواع النوبات، الأمراض  محدد بوضو

المصاحبة، مسار المرض، و / أو الاستجابة لعلاجات محددة)، بالإضافة إلى مخطط كھربیة الدماغ المتسق، 

   1والتصویر العصبي، و / أو الارتباطات الجینیة .

ا إلى تحدید ووصف جمیع المتلازمات الخاصة بالمسببات، ولكنھا قدمت لم تھدف فرقة العمل الخاصة بن

  KCNQ2   ،CDKL5   ،PCDH19  ،SCL2A1المرتبطة بـ  DEEsتعریفات لعدد محدود، بما في ذلك

،  ستورج ویبر الفوسفات ، متلازمةعوز  -'5الصرع المعتمد على    (am)، البیریدوكسین والبیریدوكس

 .تحت المھادالجلاستیكیة مع الورم الحمید   نوباتوال

  KCNQ2-نمائي الصرعيالاعتلال ال 

  deفي ظھور اعتلال دماغي حدیثي الولادة ویرجع ذلك إلى متغیرات خطأ DEE -KCNQ2تسببی

novo   .التي تنتج اضطرابًا مختلفًا عن صرع حدیثي الولادة المحدود ذاتیًا 

  .)9قد تستجیب النوبات لحاصرات قنوات الصودیوم (الجدول  

 : علم الأوبئة

 غیر معروف  DEE -KCNQ2معدل حدوث

 : السیاق السریري 

تبدأ النوبة في غضون الأیام القلیلة الأولى من الحیاة في سیاق اعتلال دماغي حاد عند الأطفال حدیثي الولادة   

وبات لا تستجیب عادةً لأدویة الخط الأول مثل الفینوباربیتون.  الن 176–171، 97، 93مع فحص وسلوك عصبي شاذ. 



 ي.ین والفینیتوین مبكرًا في ھذا السیاق السریریجب اعتبار عوامل حصر قنوات الصودیوم مثل الكاربامازیب

 :مسار المرض

 الصرع.  ھدأقد تستجیب النوبات جزئیاً أو كلیاً لحاصرات قنوات الكالسیوم. كثیرا ما ی 

   174ومع ذلك، فإن النتیجة التنمویة عادة ما تكون متوسطة إلى شدیدة الضعف 

  174النوبات، ویتراوح عمرھم من بضعة أشھر إلى عدة سنوات.سیصبح أكثر من نصف المرضى خالیین من 

 من المحتمل أن یتم تحدید المزید من الحالات ذات النتائج الوسیطة بین صرع حدیثي الولادة المحدود ذاتیًا و

DEE -KCNQ2  تزیُّقمكن رؤیة أنماط ظاھریة أكثر اعتدالاً في حالات الی. 
لجدول   9ا  Diagnostic criteria for KCNQ2-DEE  

المعاییر  
 الإلزامیة 

الاستبعادیة  المعاییر التنبیھات   

النوبات التوتریة و / أو الرمع العضلي و / أو   النوبات 
 البؤری ة 

 

تخطیط  
كھربیة  
 الدماغ 

إما نمط الھبات - الكبت أو التفریغ متعدد البؤر  
 ؛ انتشار متباطئ 

 

شھور   3أقل من   العمر في البدایة  یظھر بعد الأسبوع الأول من الحیاة   
 (عمر الحمل المصحح) 

 فحص عصبي طبیعي   الفحص العصبي 
 تباطؤ النمو العصبي الأمراض المصاحبة 

 یظھر اعتلال الدماغ عند بدایة النوبة  / 

 

 
نمو عصبي غیر   مسار المرض 

طبیعي، مع ضعف  
 عمیق إلى متوسط

 

 بدون اختبار وراثي  DEE -KCNQ2في المناطق محدودة الموارد، لا یمكن تشخیص 

 :النوبات 

تلاُحظ نوبات التشنج البؤري بشكل متكرر، على الرغم من أن أنواع النوبات الأخرى بما في ذلك النوبات   

السمات اللاإرادیة، وانقطاع النفس، والبكاء   97،172،174الارتجاجیة البؤریة والرمع العضلي قد تظھر أیضًا  

 النوباتي قد تكون بارزة أثناء النوبات.  

 یرُى بشكل أقل تكرارًا في  IESSبعض الأفراد. ومع ذلك، فإن التطور إلى تم تسجیل تشنجات صرع في

DEE -KCNQ2منھ فيEIDEEs   .الأخرى الشدیدة 

KCNQ2 اختبارات أخرى مثل الجینات وغیرھا  المتغیر الممرض    

 ھل التصویر بالرنین المغناطیسي أو مخطط كھربیة الدماغ مطلوب للتشخیص؟ 

 تأكید مختبري  . التصویر بالرنین المغناطیسي غیر مطلوب للتشخیص ولكن یوصى بھ بشدة لاستبعاد الأسباب الأخرى 



ومع  صرع حدیثي الولادة الذاتي،   .SeLNEتشبھ سیمیولوجیا النوبات عند الولدان تلك التي شوھدت في 

 KCNQ2-والفحص العصبي غیر الطبیعي في،  EEGذلك، فإن تكرار النوبات، والتشوھات الخلفیة لـ

DEE  174تسمح بتمییز المتلازمات   

 : مخطط كھربیة الدماغ

، والذي قد یكون غیر  الكبت - الھبات ٪ من الحالات، یُظھر مخطط كھربیة الدماغ نمط   60في أكثر من 

   173 96) 5متماثل في بعض الأحیان (الشكل  

متعددة البؤر بما في ذلك التموجات، والموجات الحادة، وقمع نصف  ي حالات أخرى، یمكن رؤیة تشوھات ف

 كروي

 : التصویر العصبي 

یمكن رؤیة تشوھات إشارة التصویر بالرنین المغناطیسي في العقد القاعدیة أو المھاد خلال فترة حدیثي  

 الولادة.

   90،92الشاحبة مع مرور الوقت.   الكرة في  T1في بعض الحالات، قد تختفي فرط الكثافة المرئیة في تسلسل  

 . الجسم الثفنيرقة في تم الإبلاغ عن ضمور خفیف في الفص الأمامي و

 : علم الوراثة 

  مھیمنة خسارة سالبة   KCNQ2في مناطق معینة (النقاط الساخنة) من جین   De novoتنُتج متغیرات 

  SeLNE173،175،176الذاتي  حدیثي الولادةي صرع ووظیفة القناة أكثر شدة مما یظھر ف

لمعتمد على  االاعتلال الدماغي الصرعي النمائي على البیریدوكسین والاعتلال الدماغي الصرعي النمائي 

)PNPO(   

-DEE) and pyridox(AM)INE 5'-DEE (PD-dependent (ALDH7A1)-Pyridoxine

DEE)-DEE (P5PD-phosphate deficiency (PNPO) : 

 : علم الأوبئة

 DEE -PDالاعتلال الدماغي الصرعي النمائي المعتمد على البایریدوكسین تقدیرات الوقوع متاحة فقط لـ 

 وتتنوع   ALDH7A1بسبب المتغیرات المسببة للأمراض في

 وثمقدار حد 180-178.ولادة   783000من كل  1ولادة ، إلى   273000من كل   1ولادة،  65000في  1من  

DEE -P5P الاعتلال الدماغي الصرعي النمائي المعتمد على(PNPO) غیر معروف 

 

 



  

 'phosphate -(am) ine 5البیریدوكسین أو البیریدوكس  )معاییر التشخیص للاعتماد المبكر على الفیتامینات 10الجدول 

 الاعتلالات الدماغیة النمائیة الصرعیة المسببة  لـ المسببة

 المعاییر الاستبعادیة  التنبیھات المعاییر الإلزامیة 

أنواع النوبات المتغیرة،   النوبات

 • :والتي قد تشمل

النوبات البؤریة / متعددة  

تشنجات الصرع   •البؤر 

النوبات التوتریة   •

النوبات   •المعممة 

الرمعیة المعممة النوبات  

مقاومة للأدویة ومتكررة  

(غالبًا ما تتطور إلى  

الصرع) ولكنھا تستجیب  

بسرعة للبیریدوكسین  

(DEE المعتمد على) 

البیریدوكسین أو  

- 5البیریدوكسال − 

 سین كبیریدو)وسفات ف

-phosphate-(am) 5'

EE) D  المسبب بعوز

 الفوسفات

  

تخطیط كھربیة  

 الدماغ 

: غیر  ین النوباتب

  ریغاتطبیعي مع تف

بطیئة وبؤریة / متعددة  

  



  -البؤر أو نمط الھبات 

 الكبت

سنوات في البدایة   3العمرأكبر من   العمر عند البدایة

(ھناك أشكال نادرة تظھر لاحقًا من  

المعتمد على  الصرع 

 البیریدوكسین) 

 

 عدم وجود اعتلال الدماغ والتھیج   الفحص العصبي

 

 

اختبارات أخرى  

مثل الجینات  

 وغیرھا  

  م الاختبارات المعملیة تقد

والتي قد   ، أدلة مؤكدة

میزات   .1 :تضمنت

 α-التمثیل الغذائي: زیادة

aminoadipic 

semialdehyde   و / أو

حمض الببیكولیك في  

 البول والبلازما ، و / أو

CSF (  المعتمد على

أو    (DEEالبیریدوكسین 

منخفض بیریدوكسال −  

  CSFفوسفات في -5

 5 (am)-ینالبیریدوكس)

 أو -  (DEEوسفاتف

السمات الجینیة:   .2 

المتغیرات المسببة  

 للأمراض في 

ALDH7A1  أو 

  

javascript:audio1_output();
javascript:audio1_output();


PLBP (  البیریدوكسین

أو    (DEEالمعتمد على 

  PNPOجین

 '5 (am)-سین بیریدوك)

-phosphate   المعتمد

على عوز  

 (DEEالفوسفات

النوبات التي تظھر   مسار المرض

انخفاضًا ملحوظًا مستدامًا  

أو التوقف عن تناول  

البیریدوكسین مدى الحیاة  

  5بیریدوكسال − أو 

 .فوسفات

  نتیجة النمو العصبي الطبیعي 

 للتشخیص؟ ھل التصویر بالرنین المغناطیسي أو مخطط كھربیة الدماغ مطلوب 

 . ولكن یوصى بھ بشدة لاستبعاد الأسباب الأخرى  ، التصویر بالرنین المغناطیسي لیس مطلوبًا للتشخیص 

 للتشخیص   (EEG)لا یشترط وجود مخطط كھربیة الدماغ 

 متلازمة دون تأكید مختبري:   

 'DEE -phosphate-(am) ine 5یمكن أن یكون البیریدوكسین أو البیریدوكس ،في المناطق محدودة الموارد

تم تشخیصھ عند الأطفال الذین لیس لدیھم تنبیھات والذین یستوفون جمیع المعاییر السریریة الإلزامیة والاستبعادیة  

لات ، وتتوقف مرة  ، وتتكرر عند إیقاف المكم   P5Pالأخرى والذین تتوقف نوباتھم مع مكملات البیریدوكسین أو 

 أخرى مع إعادة إدخال المكملات 

 
 

 

 

 



 

 : السیاق السریري 

   و الاعتلال الدماغي الصرعي النمائي المعتمد على البایریدوكسین  DEE-PDالمرضى الذین یعانون من 

DEE -P5P الاعتلال الدماغي الصرعي النمائي المعتمد على(PNPO)   یتواجدون بعد الولادة بفترة وجیزة

 مع اعتلال دماغي ونوبات صرع أو تشنجات داخل الرحم.  

٪ من المرضى الذین یعانون من الصرع المعتمد على البیریدوكسین قد  25ومع ذلك، فإن ما یصل إلى  

ن الإبلاغ  یتواجدون خارج فترة حدیثي الولادة، خاصة في السنوات الثلاث الأولى من العمر، على الرغم م

 عامًا.  17عن حدوث نوبات جدیدة في سن  

الاعتلال الدماغي الصرعي النمائي المعتمد على    DEE-PDغالبًا ما یولدون مبكرًا، والذین یعانون من  

د تظھر  ق  (PNPO)الاعتلال الدماغي الصرعي النمائي المعتمد على  DEE -P5PDو البایریدوكسین

التھیج والقيء في بعض الأحیان مع الحماض وانخفاض درجات أبغار، مما علیھم علامات الضائقة الولیدیة و

قد یكون   183  182یؤدي إلى التشخیص الخاطئ للإصابة بنقص التأكسج الدماغي عند الأطفال حدیثي الولادة. 

النوبات تقاوم الأدویة المضادة للنوبات   184والعقم والموت في الأشقاء .  EIDEEھناك تاریخ عائلي من

 .القیاسیة

 :مسار المرض

تشیر الدلائل المستمدة من سلسلة الحالات الصغیرة والدراسات القائمة على الملاحظة إلى أن علاجات تقلیل  

التحكم في  أرجینین قد توفر فائدة إضافیة من حیث -اللایسین بما في ذلك نظام غذائي مقید باللیسین وعلاج إل

   .(148)النوبات والنتائج المعرفیة

لى الرغم من التحكم المناسب في النوبات، فإن غالبیة الأشخاص یعانون من درجات متفاوتة من الإعاقة  ع

 الذھنیة من خفیفة إلى شدیدة.  

 DEE -PDومع ذلك، یمكن أن یكون ھذا أمرًا طبیعیًا بالنسبة للمرضى الذین یبدأون في أي عمر مع كل من

   (187)، مع التأكید على أھمیة العلاج المبكر والكافي DEE -P5PDو

د یحدث انتكاس النوبة أثناء أمراض الحمى، ویمكن مضاعفة جرعات العلاج من البیریدوكسین في ھذه  ق

 148الأوقات 

یؤدي سحب البیریدوكسین إلى تكرار النوبات؛ لذلك ، یجب أن یستمر العلاج مدى الحیاة مع تعدیل الجرعة    

 حسب الحاجة.  



لال الأعصاب المحیطیة، ولكن ھذا نادر الحدوث إذا لم  قد یؤدي الاستخدام المزمن للبیریدوكسین إلى اعت

ملغ / یوم ویمكن مراقبتھ من خلال اختبار ردود الفعل الوتریة العمیقة ودراسات   200تتجاوز الجرعات  

   188التوصیل العصبي  

الفوسفات   5- حساسین للغایة لجرعات وتوقیت البیریدوكسال  DEE -P5PDب ـ الأشخاص المصابینقد یكون 

 . ، مع استفادة البعض من جرعات متعددة في الیوم 

 189 ھذا الارتباط مراقبة  من المناسب و DEE -P5PDتم الإبلاغ عن تلیف الكبد في 

 : النوبات 

قد تظھر النوبات قبل الولادة على شكل حركات جنینیة مفرطة وعادة ما تظھر في الساعات الأولى إلى الأیام  

 الأولى من الحیاة.  

؛ ومع ذلك ، قد تظھر النوبات على أنھا رمع عضلي  شدیدة التوتر وعضلاتھ  دم الرضیع حامضیّاقد یكون 

 راف والجذع والعینین وعضلات الوجھ. متعدد البؤر متكرر ومتواصل أحیانًا یؤثر على الأط

قد تحدث مجموعة متنوعة من أنواع النوبات، بما في ذلك النوبات البؤریة والتشنجات والنوبات التوتریة   

  )148(الرمعیة المعممة. 

یجب أن تنبھ سیمیولوجیا الرضیع مفرط الحركة، والذي یبدو أنھ یعاني من الضیق والاضطراب مع رمع  

  DEE. -P5PDأو DEE -PDالطبیب إلى احتمال الإصابة بـتنبھ لبؤر وتشنجات، عضلي متعدد ا

حموي أو حالة   صرع حموي أو توتري عند الرضع الأكبر سنًا، قد یكون العرض مصحوبًا بنوبات صرع  

 صرع أو مجموعات من النوبات البؤریة.  

أثناء أمراض القيء، فقد یصاب المرضى  فوسفات أو لم یتم تحملھا -5- إذا تم تفویت جرعات من بیریدوكسال

ذلك   ویتضمنالشبكة القذالیة،  تنافاكما یشیر إلى ب،  بحسب علم الأعراض DEE -P5PDالذین یعانون من

 .  سریعة، وحركات العین السیجيالأضواء الملونة، والعمى الن

  PD-ولكن تم الإبلاغ عنھ في ،الحدوثالتشنجات الطفولیة في وقت لاحق في مرحلة الطفولة أمر نادر 

190. DEE. 

في الاعتبار   DEE -P5PDو DEE -PDEستلزم التنوع الكبیر في أنواع النوبات عند التقدیم أن یتم أخذی

 عند جمیع الرضع الذین یعانون من نوبات مقاومة للأدویة في مرحلة الطفولة.  

 .جزئیًا للأدویة المضادة للنوبات DEE -PDEقد یستجیب بعض الأطفال المصابین بـ

 

 



 : مخطط كھربیة الدماغ

عند الولدان المصابین باعتلال   DEE -P5PDو DEE -PDیمكن أن یظُھر مخطط كھربیة الدماغ في 

 الكبت.  –الھبات  دماغي حاد قبل العلاج نمط 

 . في حالات أخرى، یمكن رؤیة التصریفات البؤریة أو متعددة البؤر على خلفیة إیقاعات بطیئة 

إذا تم إعطاء البیریدوكسین عن طریق الورید لمریض اعتلال دماغي (من الناحیة المثالیة یجب أن یتم ذلك   

سیطرة مخطط كھربیة الدماغ) ، فیجب أن یتم ذلك في مكان یمكن فیھ تنبیب الطفل للدعم التنفسي في  تحت  

 . حالة تسببھ في انقطاع النفس

حادة أو حادة متعددة البؤر بشكل منتشر بعد   موجاتمع   EEGأو  EEGالكبت-نمط الھبات یظھر یمكن أن  

 . إعطاء البیریدوكسین وقد یستغرق عدة ساعات أو أیام للعودة لإظھار إیقاعات الخلفیة الطبیعیة

 181 مریضا في سلسلة واحدة 30من   1في  اضطراب النظم المترافع عن تم الإبلاغ   

 التصویر العصبي: 

، یعاني أكثر من نصف   DEE -P5PDو DEE -PDطبیعیًا، ولكن في كل منقد یكون التصویر العصبي   

بما في ذلك وذمة المادة البیضاء في حالات اعتلال   .المرضى من تشوھات في التصویر بالرنین المغناطیسي

 .الدماغ الشدید

 : الوراثة علم

 ، والمعروف أیضًا باسم  ALDH7A1في ثنائیة  biallicبمتغیرات DEE -PDترتبط معظم حالات

antiquitin  مع وجود أقلیة مرتبطة بمتغیراتمضاد كویتن ،biallelic  فيPLBP  المعروفة سابقًا باسم 

PROSC المتغیراتbiallelic   في جینPNPO. 191  

 PD-الذي كان یُطلق علیھ سابقًا الصرع المستجیب لحمض الفولینیك، ھو شكل من أشكال  ،لاضطرابا

DEE  ط بمتغیرات فيالمرتبALDH7A1  91  ولھ استجابة أفضل للبیریدوكسین من حمض الفولینیك وحده  

یجب إجراء تضخیم مسبار الربط   اإذا تم تحدید متغیر ممرض واحد، في السیاق السریري المناسب، إذ

و  المتعدد والمصفوفة الدقیقة للكروموسومات لتحدید عملیات حذف الجینات الكاملة أو داخل الجین ، أ

 الألیل الآخر.  صبغیات الازدواجیة التي تنطوي على الجین ذي الصلة على 

 إذا تم تحدید المتغیرات ذات الأھمیة غیر المؤكدة، فإن التحقیقات الأیضیة ستساعد في تقییم الإمراضیة.  

 .ینبغي النظر في الاختبارات الجینیة السابقة للولادة وعلاج الأم بالبیریدوكسین في حالات الحمل اللاحقة 

 

 



 :اختبار التمثیل الغذائي 

وحمض البیبكولیك مرتفعة في   AASA)  -⍺aminoadipic semialdehyde (-⍺المؤشرات الحیویة 

   CSF.148البول والبلازما و

من الناحیة المثالیة یجب أخذ عینات من البول والبلازما قبل العلاج بالبیریدوكسین؛ ومع ذلك ، لا ینبغي أن  

ت الحیویة ولكنھا تظل مرتفعة عادةً.  یؤخر ھذا العلاج في الحالات المشتبھ فیھا ، قد یتم تقلیل ھذه المؤشرا

 الاختبار الأكثر موثوقیة.  AASA -⍺یعتبر

 ي.مع استخدام المؤشرات الحیویة واختبار الجینات، أصبح سحب العلاج كاختبار تشخیصي من الماض 

DEE -CDKL5 اعتلال دماغي نمائي صرعي 

 DEE -CDKL5المعروف أیضًا باسم اضطراب نقص ،CDKL5  نتیجة   اعتلال نمائي صرعي  ، ھو

إنھ سبب مھم    .(CDKL5)5للمتغیرات المسببة للأمراض في كیناز المعتمد على السیكلن مثل الجین  

 ). 11أسابیع) مع نقص التوتر الواضح (الجدول   6العمر للصرع المبكر جداً (متوسط 

یعتبر الجمع بین مجموعات من التشنجات الطفولیة والنوبات التوتریة في الأشھر القلیلة الأولى من الحیاة  

 سمة ممیزة، ولكن یمكن أن تحدث أنواع متعددة من النوبات.  

غالبًا ما یكون للنوبات مراحل متعددة، مع نوبة تشنجات متسلسلة كلاسیكیة مفرطة الحركة (فرط الحركة).  

 .إلى الشدید موجود بشكل أساسي في جمیع الحالات بلیغ خیر العالمي ال إن التأ 

 

   CDKL5-ي صرعالنمائي الدماغي العتلال للا معاییر التشخیص  11الجدول 
 المعاییر الاستبعادیة  التنبیھات المعاییر الإلزامیة 

النوبات، والتي قد تشمل النوبات   النوبات

التوتریة، وتشنجات الصرع ،  

والنوبات التوتریة الرمعیة العامة  

نوبات  ، ، و / أو النوبات البؤریة

  -  التوتریة -تسلسل فرط الحركة 

تشنجات ممیزة ولكنھا لا ترُى في  

  )تجمیع الحالا

عدم وجود تشنجات  

صرع في السنة الأولى  

 من العمر

 



تخطیط كھربیة  

 الدماغ 

خلفیة تخطیط كھربیة   

تفریغ  الدماغ طبیعیة بدون 

أشھر   4بعد  بین النوبات 

 من العمر 

 

أكبر   في عمردایة الصرع ب  العمر عند البدایة

 شھور  3من 

 

التطور عند  

 البدایة 

  تطور طبیعي قبل بدایة النوبة  

انطباع عادي، عدم وجود    الفحص العصبي

 اعتلال دماغي 

 

اختبارات أخرى  

مثل الجینات  

 وغیرھا  

البدیل الممرض في  

 مرتبط بـ  CDKL5جین

لكن عدد   الجنس

الإناث یفوق الذكور  

 1: 4بنسبة 

  

الصرع   إعاقة ذھنیة شدیدةومزمنة، مسار المرض

 المقاوم للأدویة 

  

 ھل التصویر بالرنین المغناطیسي أو مخطط كھربیة الدماغ مطلوب للتشخیص؟ 

 . ولكن یوصى بھ بشدة لاستبعاد الأسباب الأخرى  ، التصویر بالرنین المغناطیسي لیس مطلوبًا للتشخیص 

 للتشخیص   (EEG)لا یشترط وجود مخطط كھربیة الدماغ 

دون اختبار   DEE -CDKL5متلازمة دون تأكید مختبري: في المناطق محدودة الموارد، لا یمكن تشخیص 

 وراثي تأكیدي 

 
 الأوبئة: علم 

DEE -CDKL5 من الموالید الأحیاء   1/60000و   40000/ 1نادر الحدوث، حیث یقدر حدوث ما بین

   194.195 .1:4  ویفوق عدد الإناث عدد الذكور بنسبة الجنس وھو مرتبط بـ 41.192.193



 : لسیاق السریري ا

   197 196أشھر،  3٪ من الحالات قبل  90  وتبدأأسابیع،  6عمر بدء النوبة  یبلغ متوسط  

 مخاوف تتعلق بالنمو موجودة في وقت بدایة النوبة ولكنھا تصبح أكثر وضوحًا بمرور الوقت.  

یظھر الفحص العصبي نقص التوتر المنتشر ولكن محیط الرأس طبیعي في البدایة   194الانحدار الحقیقي نادر .

18  ،194   

 194.ضعف البصر القشري، مع ضعف ملامسة العین ونقص التتبع البصري شائع  

سلامى كما تم وصف ملامح تشوه خفیة مع عیون عمیقة، وجبھة عریضة، وشفاه بارزة، ونثرة عمیقة، و  

 . منتفخة بأصابع مدببة أصابع

 : مسار المرض 

 یبقى الصرع عادة مقاوما للأدویة ویصاب معظم المرضى بإعاقة ذھنیة شدیدة.   

لا یزال معظم المرضى یعانون من نوبات یومیة، على الرغم من أن فترات عرضیة من النوبات تصل إلى  

تم تحقیق المشي المستقل والقدرة على التحدث بكلمات    194.شھرین أو أكثر تظھر في أقل من نصف الحالات 

 فردة في أقل من ربع الحالات. م

یمكن أن تؤثر الاضطرابات، بما في ذلك الكنع الرعوي، والكدمات، وخلل التوتر، والشلل الرعاش على   

 .االذكور أكثر تضررً  194.أقلیة من المرضى  

 : النوبات

یمكن أن یختلف نوع النوبة الأولیة، ولكن الأكثر شیوعاً ھي النوبات التوتریة والتشنجات والنوبات التوتریة   

   195.الرمعیة المعممة أو النوبات البؤریة 

 بمرور الوقت، یمكن أن تحدث أنواع أخرى من النوبات.  

لنوبات الممیزة، الذي شوھد في كثیر من  . أحد أنواع اتوتریةالغالبیة سیكون لدیھم تشنجات صرع و / أو نوبات 

 المتسلسلة.   التوتریة التشنجات  - الحالات ولیس كلھا، ھو نوبات فرط الحركة 

  60إلى   10یبدأ الجزء الأول من ھذه النوبة بمرحلة مفرطة الحركة مع التأرجح والركل والنطق الذي یستمر من 

 . ثانیة

- 20، إما بتمدید جمیع الأطراف أو تمدید الأطراف العلویة وانثناء الأطراف السفلیة لمدة توتریتبع ذلك مرحلة  

 دقیقة.   15إلى  1ثانیة. تتطور النوبة إلى سلسلة من التشنجات الباسطة، والتي تستمر من  54

والتشنجات، ولكن مع ترتیب   وتریةالنوبات المماثلة التي تنطوي على مراحل متعددة مع مجموعة من النوبات الت

   195. شائعة  ، ھي نوبات متغیر لأنواع النوبات



ترُى السمات اللاإرادیة بشكل شائع مع النوبات المذكورة أعلاه، مع احمرار الوجھ، وتمدد الحدقة، والتنفس غیر  

 .قتمع مرور الو نّائیة، والنوبات الوالغائبةالمنتظم. یمكن رؤیة النوبات الرمعیة، والنوبات 

 :199یتبع ثلاث مراحل متتالیة   DEE  -CDKL5بشكل ممیز، فإن الصرع المرتبط ب ـ

 : بدایة الصرع المبكرة مع نوبات منشط وجیزة، غالبًا مع احمرار الوجھ 1المرحلة  

 وتشنجات طفولیة  وتریةمع نوبات ت ي المرحلة الثانیة: اعتلال دماغي صرع 

البؤر والرمع العضلي المصحوب بنوبات توتریة أو عضلیة أو نوبات صرع  : الصرع المتأخر متعدد 3المرحلة  

 أو نوبات متعددة البؤر 

 : مخطط كھربیة الدماغ  

تظھر توھینًا   خلال النوبةبات أمرًا طبیعیًا، لكن التسجیلات و، یكون مخطط كھربیة الدماغ بین الن 1في المرحلة 

  - الھبات لا یُرى نمط  199- عامًا یتبعھ نشاط سریع في مناطق الرأس الأمامیة أو المركزیة أثناء النوبة التوتریة 

 في ھذه المرحلة.   الكبت

ت غیر طبیعي بشدة، ویظھر تباطؤًا ثنائیًا أو معممًا مع  نوبا، یكون مخطط كھربیة الدماغ بین ال 2في المرحلة 

 متعددة.   جات مسماریةموطفرات أو 

 . حیث یظھر تباطؤًا ثنائیاً أو عامًا مع طفرات أو نبضات كھربائیة

   200في ھذه المرحلة . الھبات  - نمط الكبت نادرًا ما تم الإبلاغ عن  

الموجات  دوریة زائفة من   رشقاتتباطؤ دلتا منتشر وعالي السعة مع   وبات ، یظُھر التسجیل بین الن 3ي المرحلة ف

، ومتعدد الموجات ، ومجمعات الموجات المسننة التي تكون قصوى في المناطق المركزیة أو الزمانیة  ماریةالمس

  199.أو الصدغیة القذالیة  

 : علم الوراثة

، وقد تم الإبلاغ   DEE -CDKL5لتأكید تشخیص   CDKL5متغیر مُمْرض أو مُمْرض في جین یتطلب وجود 

 .متغیرات متعددة في الأفراد المصابینعن 

ھناك بیانات محدودة عن ارتباط النمط الوراثي والنمط الظاھري. ومع ذلك، قد ترتبط متغیرات الخطأ   

 194-باضطراب أقل حدة بقلیل من المتغیرات المبتورة 

PCDH19  :الصرع العنقودي 

 PCDH19 Clustering Epilepsy   مرض مرتبط بالكروموسوم ھوX    ،یرُى في الغالب في الإناث ،

 ).  12(الجدول   PCDH19وینتج عن المتغیرات المسببة للأمراض في جین

 تم الإبلاغ عن عدد قلیل من الذكور.  



غالبًا ما یحدث ظھور الصرع خلال السنة الأولى من العمر (غالبًا خلال السنوات الثلاث الأولى)، والمیزة  

 تمیزًا ھي نوبات الصرع التي تسببھا الحمى غالبًا.  الأكثر 

 تم الإبلاغ عن الإعاقة الذھنیة والأعراض النفسیة في حوالي ثلثي الحالات.  

 .یبدو أن شدة النمط الظاھري مرتبطة بعمر بدایة الصرع

 : علم الأوبئة  

ولادة   1/42000قدره  الحدوث محدودة، لكن إحدى الدراسات تشیر إلى حدوث تقدیري معدل البیانات عن  

تظھر مجموعات كبیرة من الإناث المصابات بنوبات صرع ناجمة عن الحمى معدلات من المتغیرات   41حیة. 

 ٪ 20٪ إلى 2تتراوح من    PCDH19المسببة للأمراض

 : السیاق السریري 

 21،202.شھرًا في الإناث)  60- 1.5أشھر ( 10عمر یبلغ  تبدأ النوبة عادة قبل عام واحد، بمتوسط  

 یعد الفحص التنموي والعصبي أمرًا طبیعیًا عند بدایة النوبة.   

 .محیط الرأس طبیعي

 : مسار المرض 

 . للأدویةتحدث النوبات في مجموعات، والتي تسببھا الحمى وغالبًا ما تكون مقاومة 

بعد العقد الأول، یحدث انخفاض في تواتر نوبات الصرع بشكل عام بغض النظر عن العلاج، وقد یحدث ھدوء  

   204-21،22،202النوبات في ربع واحد على الأقل، عادةً في فترة المراھقة حتى منتصف مرحلة البلوغ. 

٪ ، خلال السنة الثانیة  70ى ما یصل إلى تظھر علامات الإعاقة الذھنیة واضطراب طیف التوحد، التي تؤثر عل

 . من العمر وغالبًا ما تصبح أكثر الأعراض ذات الصلة بعد العقد الأول

٪ من النساء، غالبًا ما  25الاضطرابات السلوكیة، مع فرط النشاط البارز والذھان المحتمل لدى ما یصل إلى  

 205تكون إشكالیة في مرحلة المراھقة والبالغین 

 : النوبات

لتمدد الذراعین العلویین، وانحراف الرأس والعینین، وشحوب    إدراكيفي البدایة، تكون النوبات ضعف بؤري  

  21،202الوجھ، والتعبیر عن الخوف، والصراخ في نصف المرضى. 

   202مكن أیضًا ملاحظة حالات الغیاب غیر النمطیة. ی

   206مجموعات، وغالباً ما تكون مرتبطة بالحمى، وقد تم الإبلاغ عن حالة الصرع (عناقید)تحدث النوبات في 

 

 



 : مخطط كھربیة الدماغ

ات نشاطًا بطیئاً في الخلفیة مع طفرات بؤریة نادرة وموجات بطیئة تزید في  نوبأظھر مخطط كھربیة الدماغ بین ال

 . التردد خلال التجمعات 

 ة طبیعیًا. نشاط الخلفی قد یصبحمع تقدم العمر، 

الموجات المسماریة  یظُھر ثلث المرضى استجابة ضوئیة للضوء وقلیل من المرضى لدیھم رشقات معممة من 

   . 202 .21 والموجات 

، ولكن یمكن أیضًا رؤیة البدایة  من المناطق الصدغیةغالبًا ما تنشأ النوبات المسجلة على مخطط كھربیة الدماغ  

 . القذالیة أو الأمامیة أو المركزیةالجداریة  

 . ولكن لا یتم تحدیدھا بشكل جید أو موضعي في مخطط كھربیة الدماغ ، بؤریةفي نصف الحالات، تبدو النوبات 
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 : التصویر العصبي

 . عادة ما یكون التصویر بالرنین المغناطیسي طبیعیًا عند بدایة النوبة

 : علم الوراثة 

في البدایة في سلالات كبیرة حیث تأثرت الإناث    PCDH19المتغیرات المسببة للأمراضتم التعرف على 

 فقط بالصرع والإعاقة الذھنیة (الصرع عند الإناث ذوات التخلف العقلي)

    de novo 22ي بسببحالیًا، ما یقرب من نصف الحالات المبلغ عنھا ھ 

 الجنس ھذه الحالة لھا وضع غیر عادي مرتبط بـ، إلا أن  Xq22یقع في  PCDH19لى الرغم من أن جین ع

 . من وراثة تجنیب الذكور

 بسبب التداخل الخلوي المفترض.   ة تزیقّمالذكور التتأثر فقط الإناث متغایرة الزیجوت و 

حتى الآن (تم الإبلاغ عن   notype -pheتم الإبلاغ عن عدد قلیل من الذكور المصابین بنوع مماثل من النوع 

 . حالات في الأدبیات)تسع 

ویمكن أن یظھر مع مجموعات مطولة    PCDH19الصرع العنقودي SMC1A  -DEEیمكن أن یحاكي 

 . من النوبات البؤریة والمعممة المتعددة المقاومة للأدویة المضادة للنوبات، وأحیانًا تستمر لأیام

 208یعاني الرضع المصابون بھذا الاضطراب من اعتلال دماغي نمائي حاد وخصائص تشوه خفیفة   

 : دراسات الأیض وغیرھا من الدراسات المعملیة 

 لتمثیل الغذائي ل متسقة لم یتم العثور على تشوھات



ھو اضطراب عصبي معقد یرتبط بمجموعة من    Glut1DS (Glut1DS)1متلازمة نقص الجلوكوز  

 .)13الأعراض العصبیة بما في ذلك بدایة صرع الرضع واضطرابات الحركة والإعاقة الذھنیة (الجدول  

   213-211 وھو مقاوم للأدویة ولا یعالج بنظام الكیتو    Glut1DSالصرع ھو السمة العرضیة الأكثر شیوعًا ل ـ

ع الأول لناقل الجلوكوز، مما  الذي یشفر النو   SLC2A1ترتبط المتلازمة بمتغیرات مسببة للأمراض في جین 

 209 يیضعف نقل الجلوكوز عبر الحاجز الدموي الدماغ

 ولادة حیة  24000/ 1الذي یظھر على أنھ صرع عند الرضع ھو    Glut1DSلـ معدل الحدوث  :لم الأوبئةع

ككل أكثر شیوعًا، حیث قد یظھر الأفراد لاحقًا في مرحلة الطفولة ولدیھم أعراض    تكون المتلازمةومع ذلك، قد  

 . 41.أخرى غیر النوبات

  PCDH19معاییر تشخیص الصرع العنقودي 12الجدول 

 المعاییر الاستبعادیة  التنبیھات المعاییر الإلزامیة 

نوبات بؤریة (صراخ مخیف   النوبات

نموذجي) ونوبات توتریة رمعیة ،  

قد تحدث   ؛  )مجموعات عناقید(في 

 بسبب الحمى

النوبات الارتجاجیة  

 البؤریة المطولة 

(hemiclonic)   في

ضع في   )مرحلة الطفولة

 دریفت، متلازمة   اعتبارك

 عناقید (مجموعات) لا  

 

تخطیط كھربیة  

 الدماغ 

صرعیة   فریغاتعدم وجود ت 

الشكل (والتي عادة ما تكون  

بؤریة، ولكن نادرًا ما تكون  

 معممة 

 

 شھرًا عند الإناث؛  1.5- 60 العمر عند البدایة

 شھرًا عند الذكور  96إلى  5من 

  

اختبارات أخرى  

مثل الجینات  

 وغیرھا  

   :PCDH19المتغیر الممرض 

(انظر النص التالي لمزید من  

 الوراثة) التفاصیل حول نمط 

  

 ھل التصویر بالرنین المغناطیسي أو مخطط كھربیة الدماغ مطلوب للتشخیص؟ 



 . ولكن یوصى بھ بشدة لاستبعاد الأسباب الأخرى  ، التصویر بالرنین المغناطیسي لیس مطلوبًا للتشخیص 

 للتشخیص   (EEG)لا یشترط وجود مخطط كھربیة الدماغ 

ھذه المتلازمة بعین الاعتبار عند الطفلة الرضیعة التي تعاني من مجموعة  متلازمة التطور المحتملة: یجب أخذ  

 أولى من النوبات الحمویة 

 متلازمة بدون تأكید مختبري:  

مؤقتاً بدون اختبار جیني تأكیدي،    PCDH19في المناطق محدودة الموارد، یمكن تشخیص الصرع العنقودي  

 تجنیب الذكور بالجنس، مع وتحدیداً في تاریخ عائلي یوحي بوجود وراثة سائدة مرتبطة 

 :السیاق السریري 

ولكن النوبات ذات البدایة المعممة أكثر شیوعاً من النوبات   ،قد یصاب الأطفال بالعدید من أنواع النوبات المختلفة 

   211،214. البؤریة

  Glut1DS    215في أي طفل یعاني من الصرع واضطراب الحركة، یجب اعتبار

 . د یكون ھناك تاریخ من النوبات المرتبطة بالصیام أو في الصباح الباكر ق

(التي تتكون من حركات العین السریعة متعددة   والحملقة  السریعةتشمل الدلائل الأخرى للتشخیص حركات العین   

٪ من   50الاتجاھات، مصحوبة بحركات الرأس في نفس الاتجاه) في الطفولة المبكرة وصغر الرأس (موجود في 

   209.213.216الحالات) أو تباطؤ نمو الرأس  

جلوكوز السائل النخاعي المنخفض مع لاكتات  یتم تأكید التشخیص عن طریق البزل القطني لتحدید مستوى  

   217. ساعات في سیاق جلوكوز الدم الطبیعي  6-4السائل النخاعي الطبیعي أو المنخفض بعد صیام 

ملیمول / لتر   2.9إلى  1.8، تتراوح القیم المئویة الخامسة لغلوكوز السائل الدماغي الشوكي من    Glut1DSفي

 0.510إلى  0.41عي / البلازما تتراوح القیم المئویة الخامسة من ، ونسبة الجلوكوز السائل النخا

الممرض، قد لا یكون البزل القطني ضروریًا    SLC2A1في حالة وجود نمط ظاھري نموذجي للغایة مع متغیر  

 .218منخفضة  CSF، قد لا تكون مستویات الجلوكوز  GLUT1DSفي الصرع المتأخر المرتبط ب ـ 213

 :مسار المرض

تختلف النوبات في تواترھا من عدة نوبات في الیوم إلى نوبات قلیلة كل عام وھي مقاومة للأدویة المضادة  

 . للنوبات 

یمیل تواتر النوبات إلى الانخفاض لاحقًا في مرحلة الطفولة وحیاة البالغین، حیث قد تكون الإعاقة الذھنیة   

   213،219  واضطرابات الحركة والصداع النصفي ھي السمات السائدة



 مع الكیتوزیة الكافیة في النوبات تمامًا.  يقد یتحكم النظام الغذائي الكیتون

على الرغم من أن ھذا العلاج قد یخفف من التدھور المعرفي، إلا أن العدید من المرضى لا یزالون یعانون  

 . من درجات متفاوتة من الإعاقة الذھنیة

 : النوبات 

غیر   بیة رمعیة ، أو توتریة رمعیة معممة ، أو غی التوتریة الالنوبات المعممة عادة ما تكون رمعیة عضلیة، أو 

 نمطیة أو مبكرة.  

سنوات)، والتي غالبًا ما تظھر مع مكون رمعي عضلي،    4یجب التحقق من حالات الغیاب المبكر (أقل من 

   220عن طریق البزل القطني والاختبار الجیني  

بالإضافة إلى ذلك، ینبغي النظر إلى ھذا الاضطراب عند الأشخاص المصابین بالصرع الذین یعانون من  

 نوبات رمع عضلي أو صرع بغیاب مقاوم للأدویة، خاصة إذا كانت ھناك مخاوف معرفیة.  

 41معمم  توتريتم الإبلاغ أیضًا عن تشنجات صرع وحالة صرع  

 : الدماغ مخطط كھربیة

 ا. طبیعیً  بین النوبات غالبًا ما یكون مخطط كھربیة الدماغ  

ھناك بعض الدلائل على التغیرات الخاصة بالعمر، مع تباطؤ بؤري أو معمم لإیقاعات الخلفیة في مرحلة   

 . الطفولة مع أو بدون ارتفاعات وموجة بؤریة متقطعة أو معممة

   221.ھرتز  4- 2.5تفاع موجة معممة تبلغ في الأطفال الذین تزید أعمارھم عن عامین، یُلاحظ ار 

قبل الأكل أثناء التسجیل عن طریق التغذیة حیث یعبر الجلوكوز    EEGفي بعض الحالات، یمكن تحسین شذوذ 

   يأقل شذوذًا في النظام الغذائي الكیتون خلفیة تخطیط كھربیة الدماغ قد تكون إیقاعات - الحاجز الدموي الدماغي
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  GLUT1DSمعاییر التشخیص لـ 13الجدول 

 المعاییر الاستبعادیة  التنبیھات المعاییر الإلزامیة 

النوبات، التي قد تكون بؤریة أو   النوبات

عامة، بما في ذلك النوبات  

المصحوبة بغیبة (غالبًا ما تبدأ قبل  

 سنوات)  3سن 

  



نتائج عصبیة بؤریة (بخلاف    العصبيالفحص 

 شلل تود الجزئي)

 

اختبارات أخرى  

مثل الجینات  

 وغیرھا  

 الممرض   SLC2A1متغیر

أو انخفاض نسبة الجلوكوز السائل   

الدماغي النخاعي الصائم ونسبة  

الجلوكوز السائل الدماغي النخاعي  

 البلازما  /

مسببات أخرى موثقة لنقص   

 السكر في الدم

النوبات التي یتم التحكم   الإعاقة الذھنیة  مسار المرض

فیھا بالأدویة عدم تحسن  

النوبات مع النظام الغذائي  

قلة اضطرابات   ،الكیتون

الحركة مثل الرنح، خلل  

الحركة الناجم عن التمرین  

 الانتیابي ، خلل التوتر 

 

 ھل التصویر بالرنین المغناطیسي أو مخطط كھربیة الدماغ مطلوب للتشخیص؟ 

 . ولكن یوصى بھ بشدة لاستبعاد الأسباب الأخرى  ، التصویر بالرنین المغناطیسي لیس مطلوبًا للتشخیص 

 للتشخیص   (EEG)لا یشترط وجود مخطط كھربیة الدماغ 

 متلازمة بدون تأكید مختبري:  

أو التصویر بالرنین المغناطیسي أو    EEGبدون   GLUT1DSفي المناطق محدودة الموارد، یمكن تشخیص  

  والاستبعادیةتنبیھات والذین یستوفون جمیع المعاییر السریریة الإلزامیة  الذین لیس علیھم  لأطفال ل  الجینات دراسة 

 .الأخرى 

 . دراسات السائل النخاعي مطلوبة للتشخیص 

 قد لا یكون جلوكوز السائل الدماغي النخاعي منخفضًا في نوبات الصرع اللاحقة المرتبطة بمتلازمة نقص 

GLUT1. 

 

 



 : التصویر العصبي

  U٪ من المرضى من تشوھات تصویر الأعصاب بما في ذلك الشدة المفرطة لألیاف  25یعاني ما یقرب من 

حول الأوعیة الدمویة، والبطینین البارزین، وتأخر تكوّن النخاع بالنسبة   فیرخوف  تحت القشریة، وبروز مساحات

 209،223،224للعمر 

توقیعًا محددًا للتصویر بما في ذلك   F18 -Deoxyglucoseقد یظُھر التصویر المقطعي بالإصدار البوزیتروني  

   225الإشارة المنخفضة من القشرة الدماغیة والمخیخ والمھاد مع زیادة الجلوكوز الظاھرة في المخطط  

 : علم الوراثة والتحقیقات الأخرى 

في    SLC2A1یة فيیحدد تحلیل تسلسل الجینات المتغیرات الممرضة متغایرة الزیجوت والأقل شیوعًا المتنح

   209٪ من الحالات89 - ٪  81

البزل القطني غیر التشخیصي والاختبار الجیني، ینبغي النظر   عدا  مع وجود نوع ظاھري سریري مشبوه للغایة،

  1في التحقیقات الأخرى بما في ذلك اختبارات امتصاص كریات الدم الحمراء وقیاس ناقل الجلوكوز من النوع 

 225،226على سطح خلایا الدم الحمراء  

  Weber (SWS)-Sturgeمتلازمة 

متلازمة جلدیةّ عصبیةّ خلقیةّ یتمّ تعریفھا من خلال ارتباط تشوه شعريّ وجھيّ  ھي   SWSستورج ویبر  متلازمة 

 . یشُار إلیھ على أنھّ وحمة بورتوینیةّ مع ورم وعائيّ جذعيّ سحائيّ مماثل وزرق متكرر مماثل

  227) 14(الجدول   (GNAQ)كیو-وھو ناتج عن طفرات تنشیط جسدیة في جین بروتین ربط النوكلیوتیدات ألفا 

متغیر للغایة ویرتبط بالمضاعفات المحتملة التي تحدث غالبًا في مرحلة الطفولة المبكرة، بما    SWSن تشخیص إ

   228في ذلك الصرع، والعجز العصبي البؤري، والزرق 

یتم تأكید التشخیص عن طریق تصویر الدماغ الذي یظھر دلیلاً مباشرًا أو غیر مباشر على الورم الوعائي  

 . السحائي 

 ة: علم الأوبئ 

 . ولادة حیة 1/50000إلى  1/20000المقدر ھو   SWSمعدل حدوث 

على الجبھة و / أو الجفن العلوي لدیھم مخاطر تقدیریة تتراوح بین   الوحمة الخمریة المرضى الذین یعانون من  

 230،229  ستورج ویبر ٪ من الإصابة بمتلازمة 70٪ و 20

 : السیاق السریري 

على الوجھ   وحمة خمریة اللون عند الولادة عند الأطفال حدیثي الولادة الذین یظھرون   SWSیشُتبھ في تشخیص 

 . تغطي الجبھة و / أو الجفن العلوي



 . الفحص الدقیق تحت خط الشعر مھم للكشف عن المزید من الآفات الدقیقة 

أشھر من    3لیفي السحائي قبل  یمكن للتصویر بالرنین المغناطیسي المعزز بالتباین أن یكتشف الورم الوعائي ال 

   231العمر. 

٪  75عادة ما تكون النوبات ھي المظھر الأول ، حیث تصیب و 232 ونادرًا ما یكون الورم الوعائي بالوجھ غائبًا 

 233أشھر  6٪ من المرضى بمتوسط عمر  85إلى 

   233تم الإبلاغ أیضًا عن حالات نادرة مع ظھور النوبات في مرحلة البلوغ   

سیصابون بمرض الجلوكوما مع خطر ضعف البصر    SWS٪ من مرضى 60٪ إلى 40بالإضافة إلى الصرع، 

 332المبكر  

 الجدول 14 معاییر التشخیص لمتلازمة ستورج ویبر 

النوبات الحركیة البؤریة   النوبات 
أو النوبات اللاإرادیة  
مع أو بدون وعي  
ضعیف، والتي قد  
تتطور إلى نوبات  
التوتر الارتجاجیة  
 الثنائیة

 
عدم وجود ورم وعائي   الفحص العصبي 

شعري في الوجھ یؤثر على  
 V1 الجلد

 
  مسار المرض 

 

 

 

فحص 
كھربیة 
 الدماغ

 :بین النوبات

عدم وجود خلفیة غیر متناظرة مع انخفاض الجھد والتباطؤ على النصف 
المصاب  

یُظھر التصویر بالرنین المغناطیسي التعزیز السحائي الذي  
یوحي بوجود ورم وعائي سحائي ، مع حدوث تكلس 

 قشري وضمور دماغي بؤري مع مرور الوقت

   الاستبعادیة  المعاییر الاستثناءات المعاییر الإلزامیة

عدم وجود فحص عصبي غیر طبیعي - قد یقتصر على عجز المجال 
 البصري عدم وجود إعاقة ذھنیة تتراوح من خفیفة إلى شدیدة 



 

 

 

 

 

 

  

ھل التصویر بالرنین المغناطیسي أو مخطط كھربیة الدماغ مطلوب للتشخیص؟ مطلوب التصویر بالرنین المغناطیسي 
قد تكون التغییرات طفیفة للغایة أو غائبة في التصویر بالرنین المغناطیسي الذي یتم إجراؤه قبل شھرین من العمر لا  .للتشخیص
 للتشخیص  (EEG) یشترط وجود مخطط كھربیة الدماغ

  متلازمة دون تأكید مختبري: في المناطق محدودة الموارد، یمكن تشخیص متلازمة

Weber -Sturgeالسریریة الإلزامیة  ییر افتراضیاً بدون تخطیط كھربیة الدماغ أو التصویر بالرنین المغناطیسي في الأشخاص الذین لیس لدیھم تنبیھات والذین یستوفون جمیع المعا

  
 



 : مسار المرض 

 التاریخ الطبیعي متغیر بدرجة كبیرة ولكنھ یتمیز عادة بمسار تقدمي مع مظاھر عصبیة مرتبطة بالعمر 

الصرع، والشلل النصفي، والتأخر الحركي النفسي، والأحداث الشبیھة  : تشمل المظاھر المبكرة أثناء الطفولة  

 . الدماغیةبالسكتة 

 . تشمل العلامات والأعراض اللاحقة في سن المدرسة الصداع والصعوبات الأكادیمیة والمشكلات السلوكیة 

في مرحلة البلوغ، یمكن أن تكون الاضطرابات النفسیة بما في ذلك الاكتئاب كبیرة، ویمكن أن تستمر أحداث  

 . الحیاة الصرع والأحداث الشبیھة بالسكتة الدماغیة طوال 

شھرًا)، وتكرار النوبات المرتفع، ومقاومة الأدویة من أكثر العوامل التي   12تعد بدایة النوبة المبكرة (قبل سن 

   233،234 بضعف النتائج یمكن الاعتماد علیھا للتنبؤ 

وأ  ترتبط المشاركة الواسعة من جانب واحد أو ثنائي داخل الجمجمة بالبدء المبكر للنوبات وتطور معرفي أس

   235مقارنة بالورم الوعائي السحائي الأحادي الجانب   

 236قبل الجراحة یجب أن یؤخذ في الاعتبار في المرضى الذین یعانون من مرض أحادي ومقاوم للأدویة ما تقییم 

 : النوبات 

كما تتكرر النوبات البؤریة اللاإرادیة مع درجات   237عادة ما تكون النوبات الأولى ھي المحرك البؤري   

متفاوتة من ضعف الوعي یمكن أن تكون النوبات صغیرة، والتعرف السریع علیھا مھم لأن النوبات المطولة  

   237والحالة الصرعیة یمكن أن تحدث بشكل متكرر   

یدة للنوبات التي تسببھا  ٪ من الحالات قد تظھر نوبات خلال نوبات الحمى وھناك قابلیة متزا 30حوالي 

   237  عمرالحمى في أي 

 239تم الإبلاغ أیضًا عن تشنجات طفیلیة ونوبات رمع عضلي ونوبات ھلامیة  

 ٪ من الحالات) 40أمر شائع (  عدم حدوث النوباتالنوبات العنقودیة بعد فترة طویلة من   

نظرًا لارتفاع معدل حدوث النوبات المبكرة وتأثیراتھا الضارة المحتملة على الدماغ النامي، یوصى بتثقیف   

الوالدین في التعرف على النوبات المبكرة وخطط الطوارئ الفردیة بما في ذلك استخدام العلاج الإنقاذي 

   240بالبنزودیازیبین  

 مخطط كھربیة الدماغ: 

یظُھر مخطط كھربیة الدماغ بشكل ممیز انخفاضًا غیر متماثل في الجھد وتباطؤ الخلفیة فوق نصف الكرة   

   241) 9المصاب (الشكل 



في   وباتقد تظھر التشوھات الصرعیة بین الن .قد تكون الخلفیة طبیعیة، مع ذلك، خلال السنة الأولى من العمر

قد تكون ھذه التشوھات   241متكررة    مسماریةقات موجات وقت لاحق وتتكون من موجات بؤریة حادة أو رش

المعرضین لخطر    SWSات قبل بدایة النوبة علامة مفیدة لتحدید المرضى الذین یعانون منوبالصرعیة بین الن

 .اعتمادًا على تركیز النوبة  التخطیط أثناء النوبة یختلف نشاط 242 الإصابة بالصرع 

 :التصویر العصبي

من خلال التصور المباشر لتعزیز    SWSالتصویر بالرنین المغناطیسي الدماغي المعزز بالتباین تشخیص یؤكد   

 ) 10السحایا اللیفي (الشكل 

 ا. یمكن أن یكون الاكتشاف صعبًا عند الرضع الصغار جدً 

الأوردة عبر النخاع،  یمكن أن تساعد میزات التصویر الأخرى مثل تضخم الضفیرة المشیمیة المماثل، وتضخم  

   231من المادة البیضاء في تحدید التشخیص.   T2وتقصیر

 .تظھر التكلسات القشریة والضمور الدماغي بمرور الوقت 

على مسببات وراثیة مشتركة، مع متغیر ممرض جسدي    SWSالمنعزلة و  الوحمة الخمریةتحتوي  :علم الوراثة

  GNAQ 227تم تحدیده مؤخرًا في جین تزیُّق من ال

 : دی مع ورم المھاد الحم ة یالضحك  ةیلنوبات الصرعا

الأورام الوعائیة تحت المھاد ھي آفات خلقیة غیر ورمیة نادرة جدًا، ترتبط بشكل ممیز بالھلام (نوبات الضحك   

عادةً في مرحلة الرضاعة أو الطفولة المبكرة  بدون فرح) أو، بشكل أقل شیوعًا، نوبات البلوریة (البكاء) التي تبدأ 

 . ) 15(الجدول 

قد تتطور أنواع النوبات الأخرى بما في ذلك الوعي بضعف البؤرة أو النوبات المعممة المختلفة، ومع مرور  

 . أو تراجع معرفي تقدمي وتشوھات سلوكیة تقدمیة بما في ذلك الاندفاع والعدوانیة ارتفاع الوقت ھناك 

 . البلوغ المبكر موجود في بعض الحالات  

 . ات مقاومة للأدویة، ولكنھا قد تتحسن بشكل ملحوظ بالتدخل الجراحينوبتظل ال 

 .المعرفي والسلوكي التدریجي یجب التفكیر في العلاج الجراحي المبكر للسیطرة على النوبات ومنع التدھور  

  :علم الأوبئة

في الأطفال أقل   100000/    0.5وثقت دراسة واحدة انتشار الورم الوعائي تحت المھاد مع نوبات ھلامیة بنسبة  

   243عامًا    20من 

 

 



 : السیاق السریري 

   244٪ من الحالات  85یبدأ المرض في السنة الأولى من العمر في حوالي  

   243،245یمكن أن تبدأ العدید من الحالات في وقت مبكر إلى منتصف الطفولة  

العصبي طبیعي. ومع ذلك، قد یكشف الفحص البدني العام عن سمات البلوغ   الفحص ، جنسيلا یوجد استعداد 

 . المبكر 

 : مسار المرض 

مقاوم للأدویة. ھناك تقدم بمرور الوقت في معظم الحالات، مع   تحت المھاد الصرع الناجم عن الورم الوعائي  

قد یصاب بعض المرضى بغیاب منشط أو متوتر أو غیر   246،247تطور الوعي بضعف البؤرة والنوبات المعممة  

 . نمطي مما یوحي بمتلازمة لینوكس غاستو

 . من ھذا التطور غیر المواتي یمكن أن یخفف   تحت المھاد العلاج الجراحي الذي یستھدف الورم الوعائي  

 و. عادةً ما یكون الإدراك طبیعیًا عند بدایة النوبة، ولكن بمرور الوقت، عادةً ما یُلاحظ ارتداد أو تراجع في النم 

یمكن للأطفال أیضًا تطویر مشاكل سلوكیة تقدمیة بما في ذلك العدوانیة والاندفاع وفرط النشاط واضطراب طیف  

 .التوحد

 :النوبات

تظھر في بدایة الصرع ، وتكون قصیرة ،   ، النوبات الجلاستیكیة ھي نوع النوبة الممیزة وھي إلزامیة للتشخیص

غالبًا لا   لوضع،إنھا تتألف من ضحك میكانیكي لا یرحم، غیر ملائم ل .وعادة ما تستمر لأقل من دقیقة واحدة

 الذي یلي النوبة. یضعف الوعي ویغیب الارتباك 

 ت. النوبات مرتفعة، وعادة ما تكون متعددة في الیوم، وقد تتجمع النوبا وتیرة  

 . النوبات مع الابتسام وحده، ولكن من دون ضحك ممیز، لیست نوبات ھلامیة  

 . قد توجد أیضًا نوبات بلوریة، تتمیز بالدمع النمطي، والبكاء، أو التجھم، أو الصراخ، غیر المناسب للسیاق  

النوبات الجیلاتینیة والبلوریة في نفس المریض یوحي بشكل خاص بوجود ورم دموي تحت  إن الجمع بین  

 . المھاد

تشمل أنواع النوبات الأخرى التي یمكن أن تحدث نوبات بؤریة مع سیمیولوجیا الفص الجبھي أو الصدغي   

 . ونادرًا، تشنجات صرع

 , ةغیر النمطی الغیبةبوط، وكذلك في وقت لاحق في مرحلة الطفولة، قد تتطور نوبات التوتر والھ 

 

 



. 

 مخطط كھربیة الدماغ لطفل یبلغ من العمر سنتین ونصف مصاب بمتلازمة ستورج ویبر، مع ورم وعائي سحائي یؤثر على نصف الكرة الأیسر 9الشكل 

 كانت ھناك نوبات سریریة متكررة تنشأ من المنطقة الخلفیة الیسرى (السھم) .(A) النوملاحظ القمع النسبي في جمیع أنحاء نصف الكرة الأیسر (مظلل باللون الرمادي) مع انخفاض محاور   

(B) 



 

ضمور نصف   T1 (A)یوضح تسلسل. شھرًا مصاباً بمتلازمة ستورج ویبر یُظھر ورمًا وعائیاً ساحلیاً نصف كرویاً یمیناً 12التصویر بالرنین المغناطیسي لطفل یبلغ من العمر  10الشكل 

  (Cالشكل )مع الجادولینیوم  (FLAIR)واسترداد الانعكاس المخفف بالسوائل  (B)مع الجادولینیوم  T1یوضح تسلسل. الكرة المخي الأیمن والتضخم المحتمل للضفیرة المشیمیة (السھم)

 تعزیز الجادولینیوم السحائي الصحیح وتضخم الضفیرة المشیمیة الیمنى (السھم)

 

 الجدول 15 معاییر التشخیص للنوبات الصرعیة الضحكیة مع ورم المھاد الحمید 

 المعاییر الاستبعادیة  التنبیھات المعاییر الإلزامیة 

نوبات جلاستیكیة مصحوبة بضحك   النوبات

میكانیكي بلا رحمة وغیر مناسب  

 للسیاق 

  تكرار النوبة أقل من یومیًا 

تخطیط كھربیة  

 الدماغ 

بین النوبات: تباطؤ    

الخلفیة العامة أو البؤریة  

(باستثناء فترة ما بعد  

 النوبة مباشرة)  

خلال النوبة: قد تفتقر  

إلى  الضحكیة النوبات 

وجود ارتباط أثناء تخطیط  

 كھربیة الدماغ 

 

(A) (B) (C) 



البدایة في عمر أكبر من    لبدایةالعمر عند ا

 سنوات  5

 

التطور عند  

 البدایة 

النمو  تأخر واضح في  

 عند بدایة النوبة 

 

النتائج العصبیة بؤریة     الفحص العصبي

  (بخلاف شلل تود

) أو نقص التوتر  النصفي

 العام

 

الورم الوعائي تحت المھاد (قد   التصویر 

شرائح رقیقة عبر   تصویر  یتطلب

 للتأكید)  تحت المھادمنطقة 

  

المشاكل  عدم وجود  الصرع المقاوم للأدویة  مسار المرض

السلوكیة بما في ذلك  

العدوانیة والاندفاع وفرط  

 النشاط 

 

 ھل التصویر بالرنین المغناطیسي أو مخطط كھربیة الدماغ مطلوب للتشخیص؟ 

 مطلوب التصویر بالرنین المغناطیسي للتشخیص  

 للتشخیص   (EEG)لا یشترط وجود مخطط كھربیة الدماغ 

 إلى الارتباط النبضي على مخطط كھربیة الدماغ   ضحكیة النوبات العلاوة على ذلك، قد تفتقر  

 متلازمة دون تأكید مختبري:  

في غیاب التصویر بالرنین المغناطیسي، حیث قد تنشأ   GS -HHفي المناطق محدودة الموارد، لا یمكن تشخیص 

 من مناطق الدماغ الأخرى   صرعیة ضحكیةنوبات 
 

 

 
  



 : مخطط كھربیة الدماغ

ت عادةً بعد الطفولة وعادة ما تظھر بشكل أكثر شیوعًا  وبا بین الن لتصریفاتتظھر ا. الخلفیة عادة ما تكون طبیعیة  

 . ، على الرغم من وجود طفرات بؤریة من أي منطقة لصدغیةفي المناطق ا

 248 اضطراب النظم المترافع  قد یظُھر الأطفال المصابون بالتشنجات الطفولیة نمط  

،  مسماریةأو ارتفاع معمم أو موجة   ،بطیئة معممة مسماریة في مرحلة الطفولة المتأخرة، یمكن أن تحدث موجة  

 . بالإضافة إلى التفریغ البؤري أو متعدد البؤر 

أي تغییر، أو بدلاً من ذلك قد تظھر تغیرات  صرعیة الضحكیة للنوبات ال النوبةخلال  قد لا تظھر التسجیلات 

 وبات. طفیفة وغیر محدد، مثل انخفاض في السعة، أو انخفاض في تواتر التموجات بین الن

 . أو الأمامیة  الصدغیة عند تسجیل فروة الرأس، قد تظھر النوبات لتترجم إلى المنطقة  

، وبالتالي   244،249ربائیة العمیقة في الورم الدموي ستؤكد أنھا بؤرة البدایة النزلیة   فإن الأقطاب الكھ ، ومع ذلك 

 . یجب أن تستھدف الجراحة الورم العضلي، على عكس الاستئصال الصدغي أو الجبھي البؤري

 .معممةالنوبة الفي مرحلة الطفولة المتأخرة، سیظھر المرضى الذین یعانون من أنواع النوبات المعممة بدایة  

 : التصویر العصبي

) تقع بین ساق أسفل الفك من الأمام والأجسام  11یظُھر التصویر بالرنین المغناطیسي آفة معنقة أو لاطئة (الشكل  

   250للخلف  لحلمیة  ا
 

 
  في ومتزایدة  ، T1 المرجحة الدراسات في الرمادیة  المادة إلى قلیلاً  خفیفة لى إ قویة غیر  تكون ما عادة فاتالآ

 T2 المرجحة الدراسات

المشتبھ بھا، یجب الحصول على شرائح    صرعیة الضحكیةحالات النوبات ال  فين، التبایھم عادة لا یعززون مع  

 تحت المھاد رقیقة من خلال منطقة 

 : علم الوراثة  

   GL13٪ من الحالات لدیھم متلازمة بالیستر ھول مع متغیر ممرض  5ما یقرب من . معظم الحالات متفرقة 
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الوریدیة، ولكنھا قد تنشأ من بؤر أخرى  لا ترتبط النوبات الجلاستیكیة دائمًا بالأورام الوعائیة  • :شخیص متباینت

 .(غالباً ما تكون الصدغي والجبھي) 

في المرضى الذین لا یعانون من ورم عضلي تحت المھاد، یجب الحصول على التصویر بالرنین المغناطیسي   

 الأولي للصرع لتقییم الآفات الھیكلیة الأخرى 



 الصور النمطیة المعقدة  • .

 نفسھ إرضاء الطفل عن  • .

 : المناقشة |3

في تحدید متلازمات الصرع عند الولدان والرضع، نركز على الصورة الإكلینیكیة الكھربائیة، مع وصف دقیق   

بین    EEG، وأنماط ةلنوع (أنواع) النوبات، والعوامل السابقة المھمة، والفحص العصبي والأمراض المصاحب

 النوبات وخلالھا. 

  .، مع مراعاة موارد الرعایة الصحیة نأمل أن یكون ھذا التصنیف مناسبًا لجمیع الأطباء 

لى الرغم من أن نسبة الأطفال الذین یعانون من مسببات معروفة آخذة في التوسع، إلا أن العدید منھم ما زالوا  ع

یعانون من أسباب غیر معروفة، لكنھم ما زالوا یستوفون معاییر متلازمة الصرع، والتي توفر للأطباء والعائلات  

 .والتشخیص  ،لاجات المثلى، والأمراض المصاحبةإرشادات بشأن الع

 
  6محوریة (أ) إكلیلیة (ب) وسھمي (ج) تظھر ورمًا عضلیاً تحت المھاد في طفل یبلغ من العمر   T1- شرائح التصویر بالرنین المغناطیسي  11الشكل 

 الثفني یشیر السھم الأبیض إلى الورم الدموي المعنوق الذي یظھر في الصھریج فوق  صرعیة ضحكیة سنوات یعاني من نوبات 

ھي أشعة    (C)الخطوط الخضراء على  .T1 مادة رمادیة في الدراسات الموزونة على تكون إشارة الورم العضلي متجانسة إلى شدیدة النعومة إلى . 

 للتحضیر لاجتثاث الورم الدموي باللیزر 

 

 . مع بعض الاستثناءات  عامة رغب فریق عمل علم التصنیف في الابتعاد عن الأسماء التي تحمل أسماء 

، بسبب الاستخدام الواسع    DSأو )ت ذلك متلازمة دریفلقد اخترنا الحفاظ على عدد قلیل من المتلازمات، بما في 

 . لھذا المصطلح في البحث والتجارب السریریة الدقیقة المستمرة وتعیین الأدویة الیتیمة وتسجیلھا 



من خلال تحدید المتلازمة حسب نوع    .IESSنقترح استخدام مصطلحات شفافة تصف الحالة السریریة، مثل  

 . ھو تمكین التشخیص المبكر والعلاج المناسب  النوبة الممیزة، فإن ھدفنا 

أو   اضطراب النظم المترافع لا یستوفي العدید من الأطفال الثالوث الكامل لمتلازمة ویست، حیث قد یفتقرون إلى  

ھناك تداخل كھربائي سریري بین متلازمة أوھتھارا واعتلال الدماغ    .IESSالانحدار ، لذلك نقترح مصطلح

 .بكر، حیث تشترك كلتا المتلازمتین في المسببات الجینیة والبنیویةالرمع العضلي الم

بالإضافة إلى ذلك، لا یستوفي العدید من الأطفال معاییر أي من المتلازمة، مما یسلط الضوء على مجموعة   

   .EIDEEداخل الظھور واسعة من 

قمنا بمواءمة التسمیات الخاصة    .EIDEEھكذا، دمج فریق العمل لدینا كلا الكیانین في متلازمة واحدة تسمى و

  ي م تغییر أسماء المتلازمة التي تحتوي على مصطلحات مثل الصرع الرمعت 2بنا مع جھود التصنیف السابقة  

العضلي الشدید في الطفولة) ، والخبیثة (النوبات الجزئیة الخبیثة المھاجرة في الطفولة) ، والحمیدة (النوبات  

ات  نوببارة "الالجزئیة" بعنوبات وبالمثل ، تم استبدال مصطلح "ال 2الولیدیة الحمیدة) لتتماشى مع أحدث تصنیف  

لتجنب أي خلط بین أنواع النوبات ومتلازمة الصرع، قمنا باستبدال مصطلح "التشنجات" بمصطلح   ."البؤریة

 "الصرع" في بعض المتلازمات مثل صرع حدیثي الولادة المحدود ذاتیًا.  

العائلي، فقد قمنا  العائلي وغیر    SeLIEو   SeLNEعلاوة على ذلك، نظرًا لاختلاف تاریخ العائلة فقط بین 

بدمجھما معاً باستخدام المصطلح "صرع حدیثي الولادة المحدود ذاتیًا (عائلي)" و "صرع الأطفال المحدود ذاتیًا  

 . (العائلي)"، مما یسمح المصطلح "عائلي" لاستخدامھ عند الاقتضاء 

سمحت الاكتشافات   .والھیكلیة أخیرًا، نقدم مفھوم المتلازمات الخاصة بعلم المسببات لبعض المسببات الوراثیة 

 و   PCDH19 Clustering Epilepsyالجینیة بتحدید المتلازمات الكھربائیة السریریة الجدیدة، مثل

DEE. -CDKL5   ،تشیر المتلازمات الخاصة بالمسببات إلى التشخیص السریع وتحسین الرعایة الطبیة

 . وتضمن الاستعداد لتجارب الطب الدقیق 

دمرة للعدید من حالات الصرع عند الأطفال، فإن تشخیص المسبب للمرض یوفر الأمل في أن  نظرًا للعواقب الم  

العلاجات الدقیقة الجدیدة ستحسن التشخیص على المدى الطویل. لا یعتمد التقدم في ھذا المجال على التقدم في علم  

یة النمط الظاھري للمیزات  الوراثة والتصویر والمناعة فحسب، بل یتطلب أیضًا من الأطباء أن یضعوا بعنا

   . التنمویة والكھربائیة والنتائج طویلة المدى عند الأطفال المصابین بالصرع في مراحل مبكرة من حیاتھم

 : شكر وتقدیر 

نحن نقدر بامتنان المدخلات من الأشخاص التالیة أسماؤھم خارج فریق عمل علم تصنیفات لدینا الذین ساعدوا   

: الدكتور بیرینوس أدیكایب ، ورائدة البرادعي ، ودانییل أندرادي ، وتوماس  Delphi Panels لوحات دلفي في



ا كارولینا كوان ، وماري كونولي ، وجون دن  باست ، وأحمد بیضون ، وكریستیان بین ، وروبرتو كارابالو ، وآن

أنجیلا كاكوزا ، میتسوھیرو كاتو ، كیلي    ، وشیریل أوت ، ودور یانسن ، وباربرا جوبست ، وریتا كالفیاینن ،

نوب ، سیلفیا كوشن ، لیفین لاغاي ، لویس كارلوس مایور ، ناتیلا أوكوجافا ، كوروباث راداكیشنان ، إلیان  

لوریتو ریوس ، لینیت سادلیر ، دانیال سان جوان أورتا ، خوسیھ سیراتوسا ، رینیھ شیلھاس ،  رولیت بیریز ، 

 .ھوا زانغ ، ودونغ زو - ھان تساي ، فراجیش أوداني ، ھیلین یو- مینج

 الإفصاح: 

  Glasgowو  Tenovus Foundationو   Epilepsy Research UKدعمًا بحثیًا من  SM Zuberiتلقى 

Children's Hospital Charity وScottish Government Digital Health & Care.    أجرت مؤسستھ

  Encodedو   Stoke Therapeuticsو  Zogenixو   GW Pharmaتجارب تجاریة لشركة

Therapeutics وMarinus Pharmaceuticals.    حصل على تكریم للندوات التعلیمیة ، والمجالس

 ، و  Zogenix، و  Eisai، و   UCB Pharma، و  GW Pharmaة ، والأعمال الاستشاریة من الاستشاری

Arvelle Therapeutics و ،GRIN Therapeutics  و ،Jaguar Gene Therape  و ،Encoded  

Therapeutics.  عملE Wirrell  كمستشار مدفوع الأجر ل ـEncoded Therapeutics  وBiomarin.    ھي

مكافآت مدفوعة الأجر لأنشطتھ كمحرر    JM Wilmshurstتلقى  .Epilepsy.comموقع رئیسة تحریر 

  BioMarinو  GW Pharmaمشارك لمجلة الصرع. عمل إن سبیشیو في المجالس الاستشاریة العلمیة لشركة

 و   LivaNovaو  Biomarinو  Eisaiتلقى تكریم المتحدثین من  .Takedaو  Marinusو  Arvelleو

Sanofi مل محققاً في ؛ عZogenix   وMarinus  وBiomarin  وUCB  وRoche.    عمل آر بریسلر كمحقق

 و  Eisaiو   UCBللدراسات مع یو سي بي وجونسون آند جونسون. تلقت رسوم استشاریة و / أو تكریمًا من

Natus  وGW.  یتم دعم أبحاثھا من قبل المعھد الوطني للبحوث الصحیة(NIHR)   الطبیة  مركز البحوث

الحیویة في مستشفى جریت أورموند ستریت ، ومركز كامبریدج للبحوث الطبیة الحیویة ، والمعھد الوطني  

كمستشار أو حصل على مرتبة الشرف    S Auvinالخیریة. عمل   GOSHلحقوق الإنسان ومؤسسة 

 و  Nutricia و  Neuraxpharmaو  GW Pharmaو  Eisaiو  Biomarinو   Biocodexللمحاضرات من

UCB Pharma وXenon  وZogenix.   لقد كان باحثاً في التجارب السریریة لكل منEisai   وUCB  

Pharma  وZogenix.   وھو محرر مشارك لمجلة الصرع. حصلE Hirsch   على تكریم منUCB   وEisai  

كندیة  من المعاھد ال - دعمًا بحثیًا   S Wiebeتلقى  .GW Pharmaceuticalsو   Novartisو   Livanovaو

یرأس وحدة البحوث السریریة في جامعة    .Alberta Innovates Health Solutionsللأبحاث الصحیة و 

  UCBكالجاري ، والتي تتلقى الدعم من كلیة الطب كومینغ. تلقت مؤسستھ منحًا تعلیمیة غیر مقیدة من 



Pharma  وEisai   وSunovion.  عملJH Cross  كمستكشف للدراسات معGW Pharma  وZogenix  

 و  Xenonو  UCB Pharmaو   Nutriciaو  Neuraxpharmaو  GW Pharmaو  Eisaiو  Vitafloو

Zogenix.  لقد كان باحثاً في التجارب السریریة لكل منEisai   وUCB Pharma  وZogenix.    وھو محرر

 و  Novartisو  Livanovaو  Eisaiو  UCBعلى تكریم من  E Hirschمشارك لمجلة الصرع. حصل

GW Pharmaceuticals.  تلقىS Wiebe   من المعاھد الكندیة للأبحاث الصحیة و - دعمًا بحثیًاAlberta  

Innovates Health Solutions.   یرأس وحدة البحوث السریریة في جامعة كالجاري ، والتي تتلقى الدعم من

لقد    .Sunovionو  Eisaiو  CB Pharma Uكلیة الطب كومینغ. تلقت مؤسستھ منحًا تعلیمیة غیر مقیدة من 

  .Marinusو  Ovidو  Vitafloو  Zogenixو  GW Pharmaكمدرس للدراسات مع   JH Crossعمل

 و  Stoke Therapeuticsو  Zogenixو  GW Pharmaكانت متحدثة وعضو في مجالس المشورة لشركة 

Nutricia  قبل المعھد الوطني للبحوث الصحیة؛ تم دفع جمیع المكافآت إلى قسمھا. یتم دعم بحثھا من 

(NIHR)   مركز البحوث الطبیة الحیویة في مستشفى جریت أورموند ستریت. وھي تشغل كرسیًا ممنوحًا في

  GOSHو  EPSRCو  NIHRلصحة الطفل ؛ حصلت على منح من   UCL Great Ormond Streetمعھد 

Charity  وERUK   وWaterloo Foundation.  تلقتP Tinuper  وم التحدث أو الاستشارات من رس 

Arvelle  وEisai   وGW Pharma  وLivaNova   وUCB Pharma   وXenon Pharma   و 

Zogenix.  لقد عملIE Scheffer  في مجالس المشورة العلمیة لكل منUCB  وEisai   و 

GlaxoSmithKline  وBioMarin   وNutricia  وRogcon  وChiesi   وEncoded Therapeutics   و 

Xenon Pharmaceuticals. تلقى تكریم المتحدثین منGlaxoSmithKline   وUCB  وBioMarin  و 

Biocodex وEisai  ؛ تلقى تمویلاً للسفر منUCB  وBiocodex   وGlaxoSmithKline   وBiomarin  

 و  Eisaiو  UCBو GW Pharma و  Ultragenyxو   Zynerbaو   Zogenix؛ عمل كباحث عن   Eisaiو

Anavex Life Sciences وOvid Therapeutics  وEpigenyx   وEncoded Therapeutics  و 

Marinus ؛ وقد قدم الاستشارات لشركةZynerba Pharmaceuticals  وAtheneum Partners   و 

Ovid Therapeutics وe Beyond Diagnosis Car وEpilepsy Consortium  وUCB.   تلقىE  

Perucca الرسوم من المتحدث و / أو الاستشاراتAngelini  وArvelle   وBiogen  وBiopas  وEisai  

 و  UCB Pharmaو  Takedaو  SK Life Scienceو  Sanofiومجموعة شركات   GW Pharmaو

Xenon Pharma وZogenix   ؛ والعائدات منWiley  وElsevier   وWolters Kluwer.    .إس.إل

  SLیعمل   .Laurie Marsh / Dan Levitzو  Abbe Goldstein / Joshua Lurieالمؤسسات ، وعائلات

Moshé  كمحرر مشارك في علم الأعصاب للأمراض. وھو عضو في ھیئة تحریر مجلةBrain and  



Development وPediatric Neurology  وAnnals of Neurology   وMedLink Neurology  

  Neurobiology ofعن عملھ كمحرر مشارك في  Elsevierوالأبحاث الفسیولوجیة. یتلقى تعویضًا من

Disease  ومنMedLink  عن عملھ كمحرر مشارك. والعائدات من كتابین شارك في تحریرھما. عملR  

Nabbout كمستثمر رئیسي في التجارب السریریة لشركةNovartis  وcia Nutri وEisai  وUCB  وGW  

Pharma  وLivaNova.   تلقت الاستشارات والمحاضرات الفخریة منBiogene  وBioMarin  وPraxis  

 و   Targeo nو  Ionisو  Stokeو  Nutriciaو  Novartisو  Zogenixو  GW Pharmaو

Neuraxpharma وTakeda  وNutricia  وBiocodex   وAdvicenne  وEisai.  نح بحثیة  حصلت على م

آفاق   RD (-EJP، ومنح بحث أكادیمیة من   GW Pharmaو  LivaNovaو  UCBو  Eisaiغیر مقیدة من

2020). E Yozawitz  وK Riney  وP Samia  وS Galicchio  وC Triki   وOC Snead    لا یرون أي

 .تضارب في المصالح 
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