
بیان   الدولیة لمكافحة الصرع تصنیف وتعریف متلازمات الصرع مع ظھورھا في عمر متغیر:  لرابطة 

 على علم التصنیف والتعاریف  ILAEالموقف من قبل فرقة العمل 

 لملخصا

للظھور،الھدف من ھذه الورقة ھو توفیر معاییر تشخیصیة محدثة لمتلازمات الصرع التي لھا عمر متغیر  

-2017بناءً على إجماع الخبراء لفریق عمل الرابطة الدولیة لمكافحة الصرع لعلم الأمراض والتعریفات ( 

وندمج المعرفة من التطورات  ). نحن نستخدم لغة تتفق مع تصنیفات الصرع والنوبات المقبولة حالیًا  2021

في علم الوراثة وتخطیط كھربیة الدماغ والتصویر. إن ھدفنا في تحدید متجانسات الصرع التي تظھر في  

 المسببات والعلاجات لھؤلاء المرضى.  بشأنفحوصات العمر متغیر ھو المساعدة في التشخیص وتوجیھ 

المقدمة  -１
العمر. على الرغم من أن العدید من متلازمات الصرع تبدأ عادةً  یمكن أن یبدأ الصرع في أي عمر طوال 

الأعمار، وكان ھناك تركیز أكبر على تحدید المتلازمة في ھذه  الأطفال،أو  ععند حدیثي الولادة أو الرض

المرضى   نتائج  تحسین  یمكن  حیث  متغیر  عمر  تبدأ في  التي  المھمة  المتلازمات  العدید من  ھناك  أن  إلا 

. تم  یة. الغرض من ھذه الورقة ھو تحدید ھذه المتلازمات الصرع تھذه المتلازما  عرف على بسرعة. الت

) الصرع  لمكافحة  الدولیة  الرابطة  استخدمتھا  التي  المنھجیة  التصنیف  ILAEوصف  عمل  فریق   (

بالتفصیل  البدایة،وتجمیعھا حسب العمر في    الصرع،) في تحدید ماھیة متلازمة  2021-2017والتعریفات ( 

1.وآخرون Wirrellمن قبل  

ف بأنھتمتلازمة الصرع ی  )،EEGوالتخطیط الكھربائي للدماغ (  سریریة مجموعة ممیزة من السمات ال   اعرَّ

) نتائج مسببة محددة  تدعمھا  ما  غالبًا  وا  ھیكلیة،والتي   ، ومناع   یضیةوجینیة  تشخیص  ی،  ومعدیة).   ، ة 

الأحیان من  كثیر  في  الصرع  على   متلازمة  المتلازمات  تحتوي  ما  غالبًا  تنبؤیة وعلاجیة.  آثارًا  یحمل 

لھا "عمر   التي  تلازمةتقدیمیة تعتمد على العمر ومجموعة من الأمراض المصاحبة المحددة. الم اعراض

عامًا وأولئك   ۱۸≤  ن متغیر" للظھور إذا كان یمكن أن یبدأ في كل من الأشخاص الذین تتراوح أعمارھم بی

عامًا (أي في كل من المرضى الأطفال والبالغین). یتم تغطیة متلازمات   19≥الذین تتراوح أعمارھم بین  

 الولادة أو الرضیع أو الطفل في مكان آخر. الصرع التي عادة ما تبدأ فقط عند حدیثي 

 ) على نطاق واسع إلى المجموعات التالیة: 1تنقسم متلازمات الصرع التي تظھر في عمر متغیر (الشكل 



 

 
 ) ۱الشكل رقم (

الصرع المعمم مجھول السبب    منأنواع    مع مسببات متعددة الجینات: ثلاثة  المعممة،متلازمات الصرع    -۱

)IGEs - ] صرع غیاب الأحداثJAEالأحداث [رمعي العضلي ] ، الصرع الJME المعمم  ] ، والصرع

 . ] GTCA[الأكبر(التشنجي الارتجاجي) 

متلازمات الصرع البؤري المحدود ذاتیًا مع الوراثة المعقدة المفترضة: الصرع البصري القذالي في    -۲

 ). POLE) وصرع الفص القذالي الحساس للضوء ( COVEمرحلة الطفولة (

ھیكلیة: صرع فرط الحركة (فرط   -متلازمات الصرع البؤري مع مسببات وراثیة أو ھیكلیة أو وراثیة    -۳

العائلي (SHEبط بالنوم (الحركة) المرت ) ، صرع بؤري  FMTLE) ، صرع الفص الصدغي الإنسي 

 . )EAFمع السمات السمعیة (صرع  ,) FFEVFعائلي مع بؤر متغیرة (

متلازمة الصرع المعممة والبؤریة مجتمعة مع المسببات متعددة الجینات: الصرع مع النوبات الناجمة   -٤

 ).EwRISعن القراءة ( 

) ، أو كلیھما ،  EE(  ي أو اعتلال دماغي صرع )،DE(دماغي باعتلال  المصحوبة متلازمات الصرع  -٥

)  PME(  تفاقميعضلي    يصرع رمع  1:  تدھور عصبي تدریجيومتلازمات الصرع المصحوبة باكتشاف  

 ) FIRESومتلازمة الصرع المرتبطة بالعدوى الحمویة (
تعریفات لمتلازمتین من متلازمات الصرع الخاصة بالمسببات    الورقة،في ھذه   أیضًا  تبدأ    1نقدم  والتي 

مع الاعتراف بأن المزید من متلازمات الصرع الخاصة بالمسببات یمكن تحدیدھا    متغیر،النوبة في عمر  
 ). MTLE-HS( )قرن امونالحصین (مع تصلب في المستقبل:• صرع الفص الصدغي المتوسط 

 



 ). RS• متلازمة راسموسن (
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 

إلا أنھ من الجدیر بالذكر   الورقة،على الرغم من أن مجموعة المتلازمات المذكورة أعلاه متضمنة في ھذه 

صرع فرط  یمكن اعتبار بعض المرضى الذین یعانون من  المثال،أنھ یمكن تطبیق ھذا بمرونة. على سبیل 

بالنوم  المرتبط  الحركة)  (فرط  سبیل    SHE الحركة  الجینات    المثال،(على  متغیرات  لدیھم  الذین  أولئك 

، حیث یكون    DE    باعتلال دماغي    المصحوبةمتلازمات الصرع    ) لدیھمKCNT1المسببة للأمراض  

او    متلازمة راسموسن   ن لصرع. المرضى الذین یعانول  مسببا   نفسھ    سبب ضعفھم الإدراكي العصبي ھو

  ،يصرعاعتلال دماغي    یمكن ان یكون  )قرن امون الحصین (مع تصلب  نسي  الاصرع الفص الصدغي  

الناجحة. قد یصاب المرضى   یتضح من تحسین ضعف الإدراك العصبي من خلال جراحة الصرع  كما 

لا یمكن تمییزھا    معممة،في البدایة بمتلازمة صرع    تفاقميعضلي    يصرع رمع  PMEالمصابون بالـ  

ال  عن  العضلي  الصرع  عصبي    ،JME  للأحداث رمعي  بتدھور  یصابوا  أن  یمكن    تدریجي،قبل  حیث 

فإن كیفیة تصنیف متلازمات الصرع التي تظھر في عمر متنوع یعتمد على    لذلك،تشخیص ھذه المتلازمة.  

 العرض السریري والتطور في مرضى معینین. 

نو (مثل  الكھربائي  الظاھري  للنوع  الرئیسیة  السمات  لتعكس  متلازمة  لكل  التسمیة  اختیار  النوبة  تم  ع 

المتلازمة.   لتشخیص  مھمًا  یكون ھذا  حیث  المسببات  أو   / و  المتلازمة   وبالتالي،الإلزامیة)  اسم  یعكس 

  EwRISو    MTLE-HSو    EAFو    FMTLEو    SHEو    GTCAو    JMEو    JAEالنوبات الممیزة في  

البؤریة ھذه.    FMTLEو  FFEVF. تعكس المصطلحات  PMEو   العائلیة لمتلازمات الصرع  الطبیعة 

 النقاط الرئیسیة 

 • تقدم الرابطة الدولیة لمكافحة الصرع تصنیفًا وتعریفات لمتلازمات الصرع التي تبدأ في عمر متغیر

  18• یمكن أن تبدأ المتلازمات التي تبدأ في عمر متغیر في كل من أولئك الذین تتراوح أعمارھم بین  

 عامًا   19عامًا وأولئك الذین تتراوح أعمارھم بین 

 قسیم المتلازمات على نطاق واسع إلى متلازمات صرع عامة وبؤریة ومجمعة• یمكن ت

/ أو الصرع عند الأطفال أو مع   النمائي و  الدماغ  یمكن أن تترافق بعض المتلازمات مع اعتلال   •

 تدھور عصبي تدریجي إذا بدأت في وقت لاحق في الحیاة 

 • تمت مناقشة أمثلة على متزامن الصرع الخاص بالمسببات 
 

 



.  RSفقد تم الاحتفاظ بمصطلح  الأفراد،على الرغم من الابتعاد عن استخدام المتلازمات التي تحمل أسماء 

وخصائص التصویر    الصرع،لم یكن فریق العمل قادرًا على اقتراح بدیل لھذا الاسم الراسخ الذي یشمل  

بي التدریجي الذي شوھد في ھذه الحالة. ، فضل فریق العمل الاستخدام المحتمل  والتدھور العص   الممیزة،

. عندما تم استخدام مصطلح "المُمْرِض" للإشارة إلى المتغیرات الجینیة التي تسبب متلازمات  RSلمصطلح  

لمتلازمة.  فإننا نقر بأن المتغیرات الخمسة "المسببة للأمراض" في نفس الجین یمكن أن تسبب أیضًا ا  معینة،

یوفر فریق العمل أیضًا معاییر لتحدید "المتلازمة دون تأكید    متلازمة،بالإضافة إلى تقدیم تعریفات لكل  

لاستخدامھا فقط في   المتلازمة،یصف ھذا الحد الأدنى من معاییر تشخیص  1) . 10- 3مختبري" (الجداول 

إلى   الوصول  یكون  حیث  الموارد  التصویر    EEGالمناطق محدودة  أو  أو  الجینیة ضئیلاً  الدراسات  أو 

بالنسبة لبعض   التعدیل (على سبیل    المتلازمات،معدومًا.  یزال التشخیص ممكنًا مع  التصویر    المثال،لا 

] ، فیدیو النوبات) أو بدون إجراء  MRI] بدلاً من التصویر بالرنین المغناطیسي [CTالمقطعي المحوسب [

 قة العمل بأن التشخیص غیر ممكن في ھذا المكان.تقر فر المتلازمات،تحقیق. بالنسبة لبعض 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 



 | تعریفات متلازمة الصرع التي تبدأ في عمر متغیر   2
 

 

 | متلازمات الصرع المعممة مع المسببات متعددة الجینات  2.1
 

 | الصرع المعمم مجھول السبب  2.1.1
 . GTCAو    JMEو    JAEوھي    ،IGEsأكثر أنواع الصرع شیوعًا التي تبدأ في فترة المراھقة والبلوغ ھي  

حیث    خاصة،) التي لھا أھمیة وبائیة GGEsھي مجموعة فرعیة من الصرع المعمم الجیني (  IGEsإن  

أن   إلى  التقدیرات  لدیھم  20  -٪  15تشیر  بالصرع  المصابین  جمیع  من   ٪6IGE.   فإن  ، السبب  ولھذا 

) في ورقة  GTCAو   JMEو  JAE، بما في ذلك تلك یتم تقدیم التقدیم في عمر متغیر ( IGEمتلازمات 

 . Hirsch et al6منفصلة بواسطة 
ال   2.2 مع  ذاتیاً  المحدود  البؤري  الصرع  متلازمات  المعقدة  |  وراثة 

 المفترضة 
٪ من جمیع حالات الصرع لدى  25) ما یصل إلى  SeLFEsتمثل حالات الصرع البؤري المحدود ذاتیًا ( 

وخصائص محددة لـ    ممیزة،وشبھ نوبات  العمر،تعتمد على  ةانحسار للحال لدیھم بدایة و . وھؤلاء3الأطفال

EEG    مع خلفیة)EEG    تكون   كون طبیعي. المسبباتیطبیعیة) ، تستجیب للأدویة ، والإدراك عادة ما  

  ذلك،. ومع  EEGیدعمھا ارتفاع معدل الإصابة بالصرع في العائلات والاستعداد العائلي لخاصیة    وراثیة،

تظھر الحالات    معین.وراثة معقدة في سن  للصرع تكون  ویفترض أن المسببات    جینات،لم یتم تحدید أي  

التداخل مع   أعراضIGEsالنادرة  تبدأ   . SeLFEs  الغالب في مرحلة تبدأ    الطفولة،في  أن  یمكن  ولكن 

إلا أنھ    المتلازمات،في ھذه    نحسار . على الرغم من توقع الا POLEو   COVEمتلازمتان في عمر متغیر:  

عدم التغییر في  حسیة قصیرة متكررة مع  بؤریة بنوبات    COVEقد لا یحدث في جمیع المرضى. یتمیز 

عامًا. یُظھر    19سن    حتىبدء الحالة یكون  وغالبًا ما یتبعھا صداع.    الیقظة،ظواھر بصریة أثناء    معالوعي  

في الفص     حادة  مع موجھ  حادة اووجود موجات شبھ  ) خلفیة طبیعیة مع  EEGمخطط كھربیة الدماغ (

٪ من المرضى    80  -٪   50في   انحسارحدث ی كل أساسي أثناء النوم. ، والتي ترُى بش بین النوبات القذالي

بنوبات   POLEیتمیز    ۸،۹.  سنوات بعد ظھورھا مع أو بدون إعطاء دواء مضاد للنوبات  7- 2في غضون 

. یُظھر  تكون نسبة الاناث اعلى  10في مرحلة البلوغ .   بدآمع ظواھر بصریة. ت  بالضوء  مستحثھحسیة بؤریة  

  تتحفز عند    وبات،النبین    ةمتعددحادة  موجة    وا  حادة  وموجة  وجودمع    طبیعیة،مخطط كھربیة الدماغ خلفیة  

إغلاق العین والتنبیھ الضوئي المتقطع. یمكن أیضًا رؤیة الارتفاع والموجة المعممة. تمت مناقشة كل من  

COVE  وPOLE  .بمزید من التفصیل في ورقة منفصلة عن متلازمات الصرع التي تبدأ في الطفولة 



 
 
 ھیكلیة| متلازمات الصرع البؤري مع مسببات وراثیة أو ھیكلیة أو وراثیة  2.3

 
تتضمن مجموعة متلازمات الصرع البؤریة التي تظھر في عمر متغیر عدداً من المتلازمات التي تم تكییفھا  

 . EAFو  FFEVFو FMTLEو SHEوھذه المتلازمات ھي  ۱۱السابقة. ILAEمن تقاریر لجنة 

اللیلي الجبھي  الفص  سائد  جسدي  إعادة    "صبغي  الىتسمی تمت  بالنوم    تھ  المرتبط  الحركة  فرط  صرع 

“SHE  لیعكس الفھم الحالي بأن ھذه المتلازمة تتضمن أنواعًا ممیزة من النوبات الحركیة (نوبات فرط "

/ خلل التوتر) ، في الغالب من النوم ، وأن ھذه یمكن أن   تشنجیھ الحركة و / أو نوبات حركیة ذات سمات 

المستمدة من    المتلازمات،ة من المسببات الآن مرتبطة بھذه  . مجموع ھي  الجبالفص  خارج    تھاتكون بدای 

تم توسیع ھذه    مناسبًا،حیثما كان ذلك    وھكذا،.  EEGو    الجینیة،   التصویریة،فحوصات  الالتطورات في  

ال  لتشمل المتلازمات   التي قد تؤدي إلى نفس الكھربیة  الھیكلیة والوراثیة  . نظر  سریریةكل من المسببات 

فریق العمل فیما إذا كانت الاضطرابات الأخرى التي تؤدي إلى نوبات ذات سمات سریریة ومخطط كھربیة  

التي تنطوي على شبكات دماغ بؤریة محددة یجب اعتبارھا متلازمات صرع. قرر فریق العم ل  الدماغ 

تضمین تعریفات فقط لمتلازمات الصرع البؤري المعروضة في ھذه الورقة ولكنھا تتناسب مع المعارف  

التي قد تلتقي بھا بعض أنواع الصرع البؤري الأخرى (على سبیل المثال ، الحزامیة ، الحزامیة الأمامیة  

 ) التعریف المتفق علیھ لمتلازمة الصرع. القذالي، 

العلامات     ). تشیر1متلازمات الصرع البؤریة ھذه النوبات الممیزة (الجدول  من المفید لتشخیص معظم  

النوم في    السریریة أثناء  التي تحدث  النموذجیة لنوبات فرط الحركة  النوبات السمعیة    SHEالنوبات  أو 

البؤریة في   في مناطق معینة من    فحوصاتإلى تشخیص المتلازمة وتساعد على إجراء    EAFالحسیة 

الدماغ والمسببات الوراثیة. یتطلب تشخیص بعض ھذه المتلازمات مراجعة دقیقة لتاریخ العائلة. تم تحدید  

) ، والتي  2المتغیرات المسببة للأمراض في العدید من الجینات على أنھا تسبب ھذه المتلازمات (الجدول 

ب متغیرات الجینات المسببة للأمراض الجسدیة. قد یتم  قد تكون موروثة ، أو تنشأ من جدید ، أو تكون بسب

،  والعلامات السریریة للنوبةنوبات الصرع  لوشدة متغیرة    ،الجیني الاختراقتفویت تاریخ العائلة بسبب قلة  

سمات  (بؤریة بنوبات    مصابیناذا كان افراد العائلة 12,13 .     .والتشخیص الخاطئ لأفراد الأسرة المتأثرین

) ، ربما لم یتم تحدیدھا على أنھا نوبات  فقط خلال النوم  أحداث حركیة سمعیھ،احداث قد شوھدت من قبل،

یدرك أھمیتھا. في بعض   الدراسة    العائلات،صرع ، إلا إذا طلب أحد أفراد الأسرة من قبل طبیب  فإن 

والتصویر    الدماغ،وتخطیط كھربیة    السریري،التفصیلیة فقط لجمیع الأفراد المتأثرین مع التنمیط الظاھري  

اد الأسرة الذین یعانون من شذوذ دماغي ھیكلي مكتسب) ، جنبًا إلى جنب  (على سبیل المثال ، استبعاد أفر



بسبب   تعقیداً  أكثر  التشخیص  یكون  أن  یمكن  للمرض.  الواثق  بالتشخیص  سیسمح   ، الجیني  البحث  مع 

  المثال، متغیرات الجینات المسببة للأمراض نفسھا التي تسبب متلازمات صرع بؤریة مختلفة (على سبیل 

قد تعتمد   لذلك،).  FFEVFو    FMTLEو    SHEفي   DEPDC5  للجین  تغیرات المرضیة  تم تحدید الم

متلازمة الصرع التي یتم تشخیصھا في الأسرة على ما إذا كان یمكن تأكید أن جمیع أفراد الأسرة لدیھم 

  علامات سریریة  ) أو ما إذا كان ھناك  SHE   ،FMTLE   ،EAFنفس النمط الظاھري (على سبیل المثال ،  

 ) .FFEVFبات بؤریة مختلفة شوھدت في الأفراد المصابین في الأسرة (نول

 
 | الصرع المرتبط بفرط الحركة (فرط الحركة) 2.3.1

) بمجموعات من النوبات الحركیة التي تحدث من النوم. تكون النوبات مفاجئة في  3(الجدول   SHEتتمیز  

وعادة ما تكون قصیرة (أقل من دقیقتین) ، مع وجود وعي محفوظ ونمط حركي مفرط    ،لنھایة  واالبدایة  

خاصةً إذا كانت مرتبطة بخلل    ھذه،. یمكن أن تكون متلازمة الصرع  تشنجي  الحركة أو غیر متماثل /  

الدماغ أو جین محدد (مثل   وتستبدل سیناریوھات    SHEمقاومة للأدویة. تشمل    )،KCNT1بنیوي في 

)  NFLEالصرع ، صرع الفص الأمامي اللیلي ( - اللیلي  -سابقة لخلل التوتر العضلي التنویمي الصرع ال

، وتشمل المسببات الوراثیة والھیكلیة. الصرع ھو المصطلح المستخدم في    الموروثة السائدة  NFLE، و  

  لاً من "مفرط الحركة ویلاحظ فریق العمل أن "فرط الحركة" بد  24  -  15،20  المتلازمة،الأدبیات الحدیثة لھذه  

المصطلح المقبول للنوبة الحركیة البؤریة ذات الحركة القویة التي یمكن رؤیتھا في ھذه    " ھو حالیًاالعضلیة

اتفقت فرقة العمل على أن اسم ھذه المتلازمة یمكن أن یكون "صرع فرط الحركة المرتبط    25المتلازمة .

نوبات فرط   یعانون من  بالنوم ،" حیث أن بعض المرضى قد  بالنوم" أو "صرع فرط الحركة المرتبط 

 .توتر عضلي   /تشنجیة  الحركة وحدھا ، ولكن قد یعاني البعض الآخر من نوبات حركیة بؤریة ذات سمات  



 علم الأوبئة 
SHE    لكل    1.9-1.8ھي متلازمة نادرة ، مع انتشار تقدیري للشكل غیر العائلي في السكان البالغین من

100000.22-21 

 

 
 السیاق السریري 

  14- 11وعادةً في فترة المراھقة (  العمر،یكون العمر عند بدایة النوبة في الغالب في العقدین الأولین من  

 الإصابة بالذكور اعلى من الاناث.  نسبة ,13,21,26 27 عامًا.  64عامًا) ، ولكنھ یتراوح من شھرین إلى  

نشوئھا   -والإدراك ،معالم تطور النمو و بالولادة،الفترة المحیطة   خطبیعي. تاری  السریري  الفحص العصبي

 SHE ..23،28،29في نفسیة أو اضطرابات سلوكیة  اضطراباتوالإعاقة الذھنیة تم تسجیل عادة طبیعیة.  
 مسار المرض 

  طبیعي،یتمتع معظم المرضى بفكر طبیعي وتصویر    21  الأساسیة.في الغالب بالمسببات    SHEیرتبط مسار  

المرضى الذین لدیھم بفكر او فحص عصبي او تصویر غیر طبیعي  . ASMsویستجیبون للخط الأول من 

   21،30النوبة . انحسار مستمرأقل احتمالا لتحقیق یكونون 

قد تكون فعالة. تظھر أفضل نتیجة جراحیة عندما یكون المسببات    مختارة،في مسببات    الصرع،جراحة  

 IIb  31.) من النوع FCDوخاصة خلل التنسج القشري البؤري ( المعالم،مرض بنیوي واضح 
 النوبات

  عضلي  توتر  / تشنج  ترُى میزات   النوبات الحركیة البؤریة المصحوبة بفرط الحركة الشدید أو عدم الانتظام

(عدم انتظام دقات القلب ، عدم انتظام التنفس ، الجھاز التنفسي   للجھاز العصبي الذاتي عادةً مع علامات  ،



قد یكون ھناك انحراف في الرأس     24الإیقاع) والنطق والتجارب العاطفیة السلبیة مثل الخوف .  غیر المنتظم

حركات ذات سعة كبیرة    ، وتنتجمحوریًاطرفًا قریبًا أو    العضلات  تتضمن الحركات المفرطة حركة .  والعین

حركات التأرجح    ، أو دفع الحوض ، أو القفز ، أو الضرب ، أو  الدراجة الھوائیة    دواسة  منتظمة، مثلغیر  

") أوقد یكون لھا مدة  الارتیابیة(یُطلق علیھا سابقًا "الاستثارة  مخفیة قد تكون النوبات الحركیة البؤریة  25.

النوبة الحسیة أو الإدراكیة  كبؤره    لنوبةایمكن للمرضى وصف    13  .)عي شرود صر  (مثلأطول وتعقید أكبر  

  . الثنائیة    الارتجاجیةشنجیة  الت   تبدأ للنوباتممكن تبدء بجھة واحدة ثم تتحول الى    -قبل الإصابة بالحركة 
 النوبات من الیقظة الا ان  المتلازمة،سمة من سمات ھذه  على الرغم من حدوث النوبات من النوم 13،21،30

 13,21,26. ٪ من المرضى في وقت ما من حیاتھم45 - ٪ 27في  

 مخطط كھربیة الدماغ 
في   يعادة ما تكون خلفیة مخطط كھربیة الدماغ طبیعیة. یكون مخطط كھربیة الدماغ المستیقظ غیر صرع 

  جبھیةالبات فوق المناطق نو تظھر تشوھات صرعیة بین ال النوم، أثناء 13٪) .90  -٪ 50معظم المرضى (

الحادة أو    موجات  أو إظھار ال  الحركة،محجوبًا بواسطة أداة    أ)   2٪ من المرضى (الشكل  50في حوالي  

المناطق الأمامیة  الغیر  الموجیة   المنتشرة فوق  النشاط البطيء الإیقاعي ، أو تسطیح الخلفیة  الحادة ، أو 

یعد تسجیل مخطط كھربیة الدماغ ھو   -ن رؤیة التباطؤ البؤري اللاحق. فیدیو مطول  ب). یمك  2(الشكل  

  التشخیص،من النوم لتأكید    النمطیةالسریریة  الاعراض  أفضل اختبار تشخیصي للتعرف على الأحداث مع  

). أظھرت تسجیلات  EEGخاصة في الحالات التي لا یوجد بھا ارتباط واضح لمخطط كھربیة الدماغ (

سبیل   (على  الجمجمة  داخل  الدماغ  كھربیة  الدماغ  المثال،مخطط  داخل  الأقطاب  أن  EEG  -ادخال   (

النوبة  یعازات  الا اثناء  والصدغیة    قدالبؤریة  الجزئیة  (القشرة  الجبھیة  خارج  مختلفة  مناطق  في  تبدأ 

 والجداریة). 

 

 التصویر 
عادة ما یكون التصویر العصبي طبیعیًا. من حین لآخر ، تم العثور على خلل بنیوي في الدماغ ، والأكثر  

 20بنیوي مكتسب. خلل ) ولكن أیضًا ، بشكل أقل شیوعًا ، 2C(الشكل   FCDشیوعًا 

 علم الوراثة 
بنیویة أو مكتسبة. یجب البحث عن تاریخ العائلة بعنایة ، ولكن    - وراثیة أو وراثیة  SHEقد تكون مسببات 

سائدة    صیغة وراثیة العائلي في    SHEعادةً ما یتم توریث      30  .أو المكتسب تفرق  الم  SHE  يلا یُتوقع ف

)SHE ] جسمیة سائدةADSHE تم العثور على متغیر         26  ٪. 70یقرب من  مااختراق جیني ]) ، مع

 المتقطع. وتشمل الأسباب   SHE٪ من    7وفي    ADSHE٪ من    19الجینات المسببة للأمراض في حوالي  

 



 
 

لـ   المعقدة    ADSHEالوراثیة  الجینات  في  المرضیة  تكرارًا  (GATOR1   DEPDC5المتغیرات  أقل 

NPRL2  أوNPRL3 (  ،16-19   في إستیل أستیل كولین- ) جینات الوحدة الفرعیةCHRNA4   بتكرار ،

بالصودیو  CHRNA2 (  ،35 -  37أو    CHRNB2أقل   المنشط  البوتاسیوم  KCNT.28 1موفي جین قناة 

عملیات    یستفیدون من  ،    FCDقد یكون لدیھم    GATORلأفراد الذین لدیھم متغیرات جینیة ممرضة معقدة  ا

لدیھم شكل أكثر    KCNT1الأفراد الذین یعانون من المتغیرات المسببة للأمراض    15   .  جراحیة الصرع

وتغلغل أعلى في العائلات. تم وصف    28،29، مع إعاقة ذھنیة ، والذھان ، وأحیانًا الانتكاس ،    SHEحدة من  

  PRIMA1، وتم تحدید المتغیرات المرضیة في    SHE  المتنحیةوراثیة  الالعائلات النادرة ذات الصبغة  

 في عائلة واحدة. 

 



 التشخیصات التفاضلیة 
خطأ   SHE): قد یتم تشخیص المرضى الذین یعانون من  REM• باراسومنیا حركة العین غیر السریعة (

غالبًا لبعض الوقت قبل التعرف على الصرع. لدیھم    ،)باراسومنیا  الخطل النومي (  على أنھم یعانون من

ویمكن أن تحدث لیلاً مع التجمع خلال اللیل (من بدایة النوم إلى    النوبة،سمات حركیة نمطیة من النوبة إلى  

الباراسومنیا ھي أطول مدتھا (>   النوبة.  أثناء  یكون ھناك وعي مسبق  الباكر) ، وغالبًا ما    10الصباح 

مات متغیرة من حدث إلى آخر ، وتكون أقل تواترا ، وغالبًا ما تكون مفردة في اللیل ،  دقائق) ، ولھا س

 وتكون بارزة من ساعة إلى ساعتین بعد النوم. یشعر المریض بالارتباك أثناء الحدث ولا یتذكره بعد ذلك.

لى أنھم  خطأ ع  SHE): قد یتم تشخیص المرضى الذین یعانون من  PNESنوبات الصرع نفسیة المنشأ ( •

، لأنھم قد یكونون قد حافظوا على الوعي في وجود حركات ثنائیة أثناء نوباتھم ، وقد   PNESمصابون بـ  

  PNESعن    SHE. یمكن تمییز  صرعیة اثناء نوبة الصرع) أنماطًا  EEGلا یُظھر مخطط كھربیة الدماغ (

، وتكتل النوبات خلال اللیل من النوم ، في حین أن   قصر فترة النوبةو النمطیة،من خلال السمات الحركیة 

 أقل نمطیة وتحدث أثناء الیقظة.  PNESالأحداث في 

العین السریعة ( باراسومنیا  REM• اضطراب سلوك حركة  یبدأ عادة في وقت    REM): ھذا ھو  الذي 

  <) الحیاة  في  الأحلا  50لاحق  مع  وتتوافق  نمطیة  لیست  الحركة  المفرطة  الحركات  شدیدة  الم  سنة). 

 . المزعجة

 •FFEVF في حین أن النوبات المتوافقة مع :SHE   یمكن أن تحدث في فرد في عائلة معFFEVF   یتم ،

الذین یعانون من نوبات    FFEVFالعائلیة عن    SHEتمییز   من قبل جمیع الأفراد المصابین في الأسرة 

 SHE .14متوافقة مع 

• نوبات بؤریة أخرى تحدث في الغالب من النوم: لا تحتوي ھذه النوبات على السمات الممیزة لفرط الحركة 

 . SHEأو عدم التناسق / التوتر العضلي التي تظھر في 

 

 ي العائلي | صرع الفص الصدغي الأنس  2.3.2

FMTLE    ھي متلازمة صرع بؤریة شائعة مع وضع معقد للوراثة ، وعادة ما تظھر في  4(الجدول (

تتكون من احداث بؤریھ واعیة مع اعراض سریریة تعطي    المتلازمةھذه          40مرحلة المراھقة أو البلوغ.

وتستجیب النوبات للعلاج. تم أیضًا   طبیعي،لتصویر بالرنین المغناطیسي   سمات الفص الصدغي الانسي .

  سابقة،التي تضم نوبات حمویة  ،FMTLEوصف بعض العائلات التي لدیھا شكل غیر متجانس سریریًا من  

المغناطیسي  یظھر   بالرنین  و  التصویر   ، الحُصین  اقل  ضمور  للصرعاستجابة  تكون  المضادة    للأدویة 

ASMs.41,42 

 



 علم الأوبئة 
صرع الفص   تشخیصھا منیمثل ما یقرب من خمس الحالات التي تم   FMTLEتشیر التقدیرات إلى أن  

غالبًا   ومخفیة،بسبب.  كون ان الاعراض بسیطة  43 . مسببة بضرر نسیجي واضح الغیر الصدغي الإنسي

 دون استجواب موجھ من الأقارب.  FMTLEما یتم التعرف على 

 السیاق السریري 
بین   النوبة  بدایة  عند  العمر  أو    عامًا،  63و    3یتراوح  المراھقة  مرحلة  في  الأعراض  تبدأ  ما  وعادة 

التطور الفكري طبیعي وعدم وجود  یكون    40,44,45الاناث اكثر عرضة للإصابة من الذكور.    40,44البلوغ.

تشوھات عصبیة مصاحبة. إن تاریخ النوبات الحمویة غیر شائع في المرضى الذین یعانون من العرض  

النمط الظاھري الأكثر    ،النموذجيالتقدیمي   یعانون من  الذین  یكون موجوداً في المرضى   شدة،ولكن قد 

 والذي غالبًا ما یكون مقاومًا للأدویة. 
 مسار المرض 

 الأسرة،لأفراد    ھ استباقی    ت لیلاتحالأولى ومع إجراء    صرعفي المجموعات التي تم تشخیصھا في عیادات ال

 . نسبة مؤاتیھ للشفاء FMTLEیظھر 

 
وبالتالي    ،طبیعیةبتجربة سابقة یعتقدون انھا حالة فسلجیھ    نوبات المرورالكثیر من المصابین الذین لدیھم  

الى لا   مثل ھذه    یلجؤون  الطبیة. في  تأثیر على    الحالات،العنایة  لھا  أو لیس  تأثیر ضئیل  للنوبات  یكون 

التوتریة    تتطور الى النوبة  للنوبةالروتین الیومي. غالبًا ما یتم تشغیل التشخیص من خلال ظھور بؤري  

والتأكد من الأقارب المحتمل   بھا،والتحقیق في النوبات السابقة غیر المعترف  ،المعممة الارتجاجیة الثنائیة 

 . یحتاجون إلى علاج م    43تأثرھم  الذین یعانون من مظاھر خفیفة قد لا  . عندما یتم  ضاد للصرعالأفراد 



لھم  ةالموصوف الادویة المضادة للصرعفإن معظم المرضى یحققون خلوًا من النوبات على  العلاج،تحدید 

المعالجة    مبدئیًا، القلیل منھم إلى  ، وفي حالات استثنائیة فقط یلزم إجراء جراحة    بأدویة متعددةویحتاج 

التي تخضع الى فحوصات خاصة لعدم استجابتھا للعلاج الدوائي او  التحضیر   تفي المجموعا  40الصرع.

الحاجة إلى جراحة  وھنا تبرز  مسار الصرع أقل ملاءمة ، مع نوبات متكررة أكثر و  لعملیة الصرع یكون  

ضى  لا یبدو أن نتائج النوبات في الأفراد الذین یحتاجون إلى جراحة الصرع تختلف عن المر     41،46الصرع.  

 المتقطع.  MTLEالذین یعانون من  

 النوبات
،    المرور بتجربة سابقة  ب  الشعور    نوباتیعاني المرضى عادةً من نوبات وعي بؤریة تتكون أساسًا من  

بـ    70والتي یبلغ عنھا أكثر من   نوبات المرور  ٪ من الأفراد المصابین. تشمل المظاھر المرتبطة عادة 

البطیئة ، والأوھام البصریة أو السمعیة ،    الحالم،  بتجربة سابقة الإدراك والخوف أو الذعر ، والحركة 

القلب ،    ، والغثیان  يالشرسوفوالمظاھر اللاإرادیة (ارتفاع الإحساس الحشوي أو   انتظام دقات  ، وعدم 

أو نادرًا إلى    الإدراك،قد تتطور ھذه النوبات إلى ضعف في    40,44والتعرق ، والاحمرار ، أو الشحوب).

ثنائیة   توتریھ نوبات   من  معممة  ارتجاجیة  النموذجي  الشكل  من  یعانون  الذین  المرضى  معظم  في   .

FMTLE، 40.تكون النوبات خفیفة وتحدث بشكل غیر منتظم 

 مخطط كھربیة الدماغ

یكون مخطط كھربیة الدماغ طبیعیًا أو یُظھر تباطؤًا مؤقتاً    المصابین،٪ من الأفراد  60في ما یقرب من  

یمكن تنشیط    بقیة الحالات تظھر موجات كھربائیة بین النوبات وتكون غالبا من جھة واحدة.   40,43خفیفًا.

 44.التشوھات الصرعیة البؤریة عن طریق النوم لدى بعض الأفراد

 التصویر 
التصویر   في  أي تشوھات صریحة  یظھرون  النموذجي لا  التقدیمي  العرض  یعانون من  الذین  المرضى 

بشكل عام بضعف الاستجابة   T2أو زیادة إشارة    قرن امونوجود ضمور   یرتبط  40.بالرنین المغناطیسي  

 41,42للعلاج الطبي.

 علم الوراثة 
ملاحظة التوافق العالي في التوائم أحادیة الزیجوت مقارنة  یتم توفیر الدلیل على المسببات الجینیة من خلال  

من تلك التي تنبأت بھا النماذج المندلیة  بنسبة اقل لاقارب تحدث المتلازمة في أ  44بالتوائم ثنائیة الزیجوت.

المتنحیة  التي تحمل صفة  للعائلاتاقل  بنسبة  المھیمنة ، و    FMTLEعلى ھذا ،یعتبر    بناءا    40.الجینات 

التي تعرض    عوائل   تم الإبلاغ عنا نادرمرض جیني مع وراثھ معقدة(اكثر من جین او اكثر من سبب).

 . DEPDC5المیراث المندلي مع المتغیرات المرضیة في 
 التشخیصات التفاضلیة 



 •FFEVF في حین أن النوبات المتوافقة مع :MTLE   یمكن أن تحدث في فرد في عائلة معFFEVF  ،

، یجب أن یكون لدى جمیع الأفراد المصابین في العائلة نوبات متوافقة مع    FMTLEحتى یتم تشخیص  

MTLE . 

  •MTLE    ھیكلي في الدماغ: المرضى الذین یعانون من    خللمعFMTLE    لدیھم تاریخ عائلي للأفراد

ذین لا یعانون من تشوھات ھیكلیة في الدماغ في التصویر بالرنین  وال  MTLEالمصابین بنوبات متوافقة مع  

 تصلب الحُصین.   او المغناطیسي ، باستثناء الحالات النادرة مع ضمور 

من حیث أنھ عادة   déjà vuالفسیولوجي عن الصرع  déjà vu: یختلف المرور بتجربة سابقة (فسلجیھ)• 

أقل) ، ولا یحدث في مجموعات ، ولا یرتبط بسمات أخرى (بما  ما یكون خفیفًا وعابرًا ونادرًا (سنویًا أو  

في ذلك التقدم إلى أنواع النوبات الأخرى ) ، وغالبًا ما تسرعھ ظروف معینة (على سبیل المثال ، زیارة  

 43مكان جدید ، وأداء إجراءات محددة). 

 

 
 | الصرع البؤري العائلي مع بؤر متغیرة  2.3.3

FFFEVF    عبارة عن متلازمة صرع بؤري عائلي سائدة وراثیًا ، مع اختراق غیر كامل ، 5(الجدول (

) في أفراد الأسرة جبھیة او صدغیةیتم تصنیفھا بنوبات صرع بؤریة تنشأ من مناطق قشریة مختلفة (غالبًا  

. كانت ھذه المتلازمة  المختلفین مع شدة متغیرة ، ولكن مع كل فرد في عائلة تعاني من نوع نوبة بؤریة واحدة

البؤر   ذو  السائد  الجزئي  "الصرع  و  المتغیرة"  البؤر  ذو  العائلي  الجزئي  "الصرع  باسم  سابقًا  تعُرف 

رع.  ب للأدویة المضادة للصتشمل المسببات أسبابًا وراثیة وتركیبیة. معظم الحالات تستجی       12,14المتغیرة".

  خلل التنسج القشري البؤري  یعانون من نوبات مقاومة للأدویة و في المرضى المختارین بشكل مناسب الذین  

FCD    تؤدي جراحة الصرع إلى التقییم والاستشارة الجراحیین على علم من  ك  شفاء ، قد  امل. قد یكون 

خلال تحدید المسببات الجینیة المحددة ، على سبیل المثال ، الجین الممرض الذي یستدعي خطر الإصابة  

 عدد.بخلل التنسج المت
 علم الأوبئة 

 نادرة.  حالة  لا توجد دراسات وبائیة عن انتشار متلازمة الصرع ھذه. تعتبر 

 

 

 



 
 السیاق السریري 

سنة) ولكن لھ نطاق   13.5-12عادة ما یكون العمر عند بدایة النوبة في العقد الأول إلى الثاني (الذروة =  

عادة ما یكون التاریخ السابق ،         12,14سنة.    52یتراوح من شھر واحد إلى    العائلة،واسع حتى في نفس  

 المبكرة،بیعي. المعالم التنمویة ط  السریريوالولادة ، وحدیثي الولادة أمرًا طبیعیًا. الفحص العصبي 

على الرغم من الإبلاغ عن إعاقة ذھنیة خفیفة وخصائص نفسیة    طبیعیین،عادة ما یكون الفكر والإدراك  

 49,50عصبیة بما في ذلك اضطراب طیف التوحد والاضطرابات السلوكیة. 

 مسار المرض 
٪  30ومع ذلك ، قد تصل معدلات مقاومة الأدویة إلى   ؛للصرعلأدویة المضادة  تستجیب معظم الحالات ل

 52للنوبات . شفاء كامل قد تكون جراحة الصرع ، في حالات مختارة ، فعالة وتؤدي إلى   51.
 النوبات

الفرد. عادة ما   فيسؤولھ  المالشبكة البؤریة  یعتمد شكل النوبة على طبیعة  حیث    البؤریة،تحدث النوبات  

أو   ،الإدراكیةیكون لكل فرد مصاب في الأسرة نوع واحد من النوبات البؤریة. تم وصف النوبات البؤریة 

نوبات   الیقظة أو كلیھما. قد تحدث  النوم أو  النوبات من  یمكن أن تنشأ  الحسیة أو اللاإرادیة أو الحركیة. 

 .ممة)(المع بؤریة للنوبات التوتریة الارتجاجیة الثنائیة

 مخطط كھربیة الدماغ 
ا بین  الدماغ  یظُھر مخطط كھربیة  طبیعیة.  الدماغ  تشوھات صرعیة  لنوبات  خلفیة مخطط كھربیة  عادة 

في كل فرد مصاب في الأسرة ،      14القذالي) .الفص    مركزیة أكثر من  جداریة    ،صدغیة  ،جبھیةبؤریة (



تظل ھذه المنطقة البؤریة ثابتة بمرور الوقت. یتم تعزیز شذوذ الصرع بالحرمان من النوم والنوم. یوضح  

 الأنماط  البؤریة المتعلقة بشبكة الدماغ البؤریة المتورطة في الفرد. مخطط كھربیة الدماغ  اثناء  النوبة 

 
 التصویر 

 16,52.(والذي قد یكون خفیًا)   FCD  تنسجي قشري بؤري  لخل  یظھرقد یكون التصویر العصبي طبیعیًا أو قد  

 
 علم الوراثة 

(عادةً من النوع    FCD  تنسجي قشري بؤري    خلل حدوثوراثیة أو ھیكلیة مع    FFEVFقد تكون مسببات  

. بعض العائلات التي لدیھا متغیرات  ختراق الوراثة ھي سائدة وراثیة مع عدم اكتمال الا    52.   .  )الثاني

 بمعاییر ھذه المتلازمة. تتلاقى  TSC2أو   TSC1  التصلب الحدبي  مرضیة في
 

 التشخیصات التفاضلیة 
المتوارث  الحركةفرط  •    النوم  المتوافقة مع    SHE :اثناء  اللیلیة  النوبات  شائعة في    SHEفي حین أن 

بـ   المصابة  العائلات  في  الأفراد    FFEVF   ،14الأفراد  جمیع  یعاني  أن  یجب   ، المتلازمة  لھذه  بالنسبة 

ھي أیضًا تمییز   ھي الغالبة  الیقظة   نوباتعندما تكون . SHEالمصابین في الأسرة من نوبات متوافقة مع  

  SHE.14و  FFEVFمفید بین 

  •FMTLE  یجب أن یعاني جمیع الأفراد المصابین في الأسرة من نوبات متوافقة    المتلازمة،: بالنسبة لھذه

 . MTLEمع 

 •EAF من نوبات متوافقة   المصابین  افراد الأسرة جمیع   یجب أن یعاني مة :العائلي: بالنسبة لھذه المتلاز

 .EAFمع 

 

 
 EAF السمعیة | الصرع مع السمات  2.3.4

EAF    عبارة عن متلازمة صرع بؤریة تظھر في مرحلة المراھقة / مرحلة البلوغ دون أي  6(الجدول (

/ أو فقدان    (بدون فقدان الوعي)   تاریخ سابق وتتمیز بنوبات صرع مدركة بؤریة مع أعراض سمعیة و 

الارتجاجیة    التوتریةالى  بؤریة تتحول    . نادرًا ما یعاني المرضى من نوبات الصرعفھم اللغةالقدرة على  

. یعاني بعض المرضى من نوبات تثیرھا أصوات معینة. كانت ھذه المتلازمة تعُرف سابقًا  (معممھ)الثنائیة  

وراثیًا صرعًا جزئیًا سائداً مع میزات سمعیة. قد یحدث ھذا   السائدووحشي  باسم صرع الفص الصدغي ال



) ، والذي قد یكون موروثاً في شكل صبغي  FEAFالعائلي (  EAF  عائلي،المرض كمتلازمة صرع بؤري  

 . قلیل]) مع اختراق EAF [ADEAFجسمي سائد ((

 

 
 ھذه المتلازمة غیر معروف.  : انتشارالأوبئةعلم 

 

 السیاق السریري 
لم یتم الإبلاغ عن        54سنة) .  54- 5. یتراوح  سنة (  30إلى    10یتراوح العمر عند بدایة النوبة عادة من  

وحدیثي الولادة أمرًا طبیعیًا.    والولادة،  السابق، المرضي  التاریخ  . عادة ما یكون  بین الذكور او الاناثھیمنة  

 طبیعي. عادة ما تكون المعالم التنمویة المبكرة والفكر / الإدراك طبیعیة.   السریري الفحص العصبي
 مسار المرض 

تلقائي إلى نوبات شدیدة المقاومة للأدویة. یمكن    شفاءیمكن أن تتراوح نتائج النوبات من نوبات خفیفة مع 

في   النوباتمن لشفاء المعدل التراكمي ل كان 54.  جراحیًا ھیكلي خلل نسیجيعلاج أولئك الذین یعانون من  

  54عامًا من تشخیص الصرع .  30٪ تقریبًا بحلول  50سنوات متتالیة على الأقل    5تلك التي تم اتباعھا لمدة  

سنوات) ، شذوذ صرعي    10عمر (أقل من  اذا بدأت النوبات في  للعلاج تشمل    الاستجابةالتنبؤات بعدم  

 54ھلوسة سمعیة معقدة .، ونوبات معرفیة بؤریة مع   النوبات بؤري في مخطط كھربیة الدماغ بین 

 

 



 النوبات
 ) الإدراكیة  أو   / و  (السمعیة)  الحسیة  اللغةالنوبات  فھم  الأعراض  عدم  تتكون  المتلازمة.  لھذه  إلزامیة   (

) ، أو  طنین أزیز ، أو رنین ، أو  المثال،الحسیة السمعیة عادة من أصوات بسیطة غیر متشكلة (على سبیل 

) أو أصوات معقدة (مثل الأغاني أو الأصوات  شدة الصوتتشوھات سمعیة أقل شیوعًا (مثل التغییر في  

تتكون   المنطوقة في غیاب ضعف الوعي.  اللغة  توبة فقدان فھم  المحددة).  اللغة  القدرة على فھم  من عدم 

بؤریة   نوبات  أعراض  تحدث  أن  الأشیاء)    إضافیة،یمكن   / الوجوه  (تشوھات  الرؤیة  تغییر  ذلك  في  بما 

غالبا  تشنجیة ارتجاجیة ( معممة او بؤریة تتحول الىمع قلة الادراك نوبات بؤریة قد تحدث   55,56والدوار.

لذلك ،  ،تحدث النوبات    قد لا یتم تقدیر النوبات الواعیة البؤریة على أنھا صرع حتى ھذه حالة النوم).من  

عھا    یة نوبات الانعكاسال تحدث  قد فإن التاریخ الدقیق مھم لاستنباط تاریخ أنواع النوبات السابقة .   التي یسُرِّ

 54. الصوت (مثل رنین الھاتف) في بعض المرضى

 
 مخطط كھربیة الدماغ 

فإن    طبیعیة،ت أمرًا طبیعیًا في معظم المرضى. إذا شوھدت حالة  وبایعتبر مخطط كھربیة الدماغ بین الن

وقد تكون ھذه أیضًا منتشرة على    ؛حادةال ) أو  صدغیةھذا یتسم بالحادة والموجة البؤریة (عادة ما تكون  

النوم والنوم   54نطاق واسع . التنفس والحرمان من  الدماغ عن طریق فرط    یمكن تنشیط مخطط كھربیة 

 . كھربیة الدماغ اثناء النوبة. نادرا ما یتم الإبلاغ عن تسجیلات ایضا
 

 التصویر 
 55.ولكن نادرًا ما یتم العثور على مسببات ھیكلیة طبیعیًا،عادة ما یكون التصویر العصبي أمرًا 

 

 علم الوراثة 
ولھ وراثة سائدة جسمیة    أیضًا،یحدث    FEAFعلى الرغم من أن    متقطع،في الغالب بشكل    EAFیحدث  

)ADEAF. المتغیرات المسببة للأمراض (أو الحذف الصغیر) في    54) مع اختراق غیر كاملLGI1 

(epitempin  (  أوRELN    ما یقرب من نصف حالات  بتتسببADEAF.60-57    تعد المتغیرات الجینیة في

MICAL1   .نادرًا في   59سببًا  للأمراض  المسببة  المتغیرات  عن  الإبلاغ  تم  و    DEPDC5كما 

CNTNAP2  وSCN1A .  61 

 
 
 



 التشخیصات التفاضلیة 
  •FFEVF  في حین أن النوبات المتوافقة مع :EAF    یمكن أن تحدث في فرد في عائلة معFFEVF    ،

یتم تشخیص   نوبات متوافقة مع   FEAFحتى  العائلة  یكون لدى جمیع الأفراد المصابین في  ، یجب أن 

EAF. 

بسھولة عن   السمعیة  الھلوسة  تتمیز  النفسیة:  الاضطرابات   •EAF    والتعقید المزمنة  الطبیعة  من خلال 

 للھلوسة السمعیة النفسیة. 

• طنین الأذن: ھذا الاضطراب شائع وبالتالي قد یكون موجوداً بالصدفة في أسرة المریض. یتمیز ھذا عن  

النوبات السمعیة الحسیة البؤریة من خلال طول مدة الطنین عادة في اضطرابات الجھاز السمعي المحیطي  

 ات أخرى للنوبات المصاحبة للأحاسیس السمعیة . ، ووجود سم

 

 

 
 | متلازمات الصرع الخاصة بالمسببات 2.4

یمكن تحدید متلازمات الصرع الخاصة بالمسببات عندما یكون ھناك مسببات للصرع مرتبطة بنمط ظاھري  

) المصابین  الأفراد  نسبیًا ومتمیز في معظم  وموحد  نوبات  سریریة  ض  ا عراسریري محدد بوضوح    ،

بصفتھا متسقة في    ، أمراض مصاحبة ، مسار المرض و / أو الاستجابة لعلاجات معینة) ، أیضًامتشابھة

یتم مناقشة متلازمتین من متلازمات     1و / أو الارتباط الجیني.    الدماغ مخطط كھربیة الدماغ ، وتصویر

ا القسم. قد یتوسع العمل المستقبلي في تعریفات  الصرع الخاصة بالمسببات والتي تبدأ في عمر متغیر في ھذ

متلازمات الصرع الأكثر تحدیداً المسببات. قد یساعد ھذا في التعرف السریري المبكر على بعض مسببات  

) التي تستفید من العلاج المستھدف 1(على سبیل المثال ، نقص ناقل الجلوكوز   یضیةالمناعة الذاتیة أو الا 

 الفوري.

 
 MTLE مع تصلب الحصینصرع الفص الصدغي المتوسط |  2.4.1

MTLE    ھو صرع بؤري متكرر عند البالغین ، على الرغم من أنھ یظھر أیضًا في مرحلة الطفولة. على

، بما في ذلك تصلب الحصین (قرن امون)الرغم من أن العدید من العوامل المساھمة یمكن أن تؤدي إلى 

الھیك والوراثیة  الجینیة  فإن متلازمة  الأمراض   ، والمناعة  تأكیداً  7(الجدول    MTLE-HSلیة  تتطلب   (

للتشخیص. غالبًا ما تكون متلازمة الصرع   -سبب الصرع   - تصلب الحصین (قرن امون)إلى تصویرًا لـ 

 كامل للصرع. شفاءھذه مقاومة للأدویة. ومع ذلك ، فإن جراحة الصرع قد تحول النتیجة إلى 

 



 
 

 علم الأوبئة 
. معظم الدراسات مستمدة من  MTLEھناك عدد قلیل من الدراسات الوبائیة القائمة على السكان من 

جراحة الصرع) مع تحیز الإحالة تجاه المرضى المقاومین   المثال،الرعایة المتخصصة (على سبیل 

معدل الانتشار   62شخص في دراسة واحدة.   0010 الى 1.7عند   TLEللأدویة. تم حساب معدل انتشار 

  شخص، 1000لكل  0.66و   0.51حیث یتراوح بین    بكثیر،المقاوم للأدویة أقل   MTLE-HSالمقدر لـ 
 63 . شخص سنویًا  100000لكل  3.4-3.1مع معدل حدوث یقدر بـ  

 
 السیاق السریري 

على الرغم من الإبلاغ عن    البالغین،العمر عند بدایة النوبة عادة ما یكون في سنوات المراھقة والشباب  

توجد غلبة   الذكور او الاناثظھورھا في وقت متأخر أو مبكر. لا  التاریخ السابق ، بین  یكون  . عادة ما 

على الرغم من أنھ    طبیعیًا،أمرًا    السریري  والولادة ، وحدیثي الولادة أمرًا طبیعیًا. یعد الفحص العصبي

للنوبات    64.  عاكسیمكن ملاحظة انخفاض حركة الوجھ على الجانب الم تاریخ سابق  العثور على  یمكن 

معالم النمو      HS .65  ،68 ونوبات الحمى الطویلة في الطفولة قد تسبب    67-65  المبكرة،في الطفولة    حراریةال

تقع ضمن الحدود   المالمبكرة  التعرف على الاعتلال  المعرفي ، مع وجود عجز في    رضي الطبیعیة. یتم 

اللفظیة المرتبطة بـ   الأیسر)    MTLE-HSالذاكرة  تؤثر على الفص الصدغي الإنسي السائد (عادةً  التي 

 التي تؤثر على الفص الصدغي غیر السائد.  MTLE-HSوالعجز في الذاكرة المرئیة المرتبطة بـ 



 مسار المرض 
مقاومًا للأدویة. قد تحول جراحة الصرع ، في مسببات مختارة ، النتیجة من   MTLE-HSا ما یكون غالبً 

تظھر أفضل نتیجة جراحیة عندما یتم    للصرع.   شفاء كاملإلى    مسیطر علیھا نوبات مقاومة للأدویة غیر  

 بشكل جید في التصویر.   نسیج الغیر طبیعيتحدید ال 
 النوبات

تشیر إلى شبكات الفص الصدغي    ریریةس  واعراض  بؤریة أو وعي ضعیف بسمات تحدث نوبات وعي  

ارتفاع الإحساس الشرسوفي ، عدم   المثال،. قد تكون نوبات الصرع البؤریة اللاإرادیة (على سبیل نسيالا

الراحة في البطن ، الغثیان ، التھوع ، الشحوب ، الاحمرار ، عدم انتظام دقات القلب) ، الإدراك (على 

المثال ،   ) ، عاطفي (على  شعور الالفة لحالة جدیدة غیر مألوفة او شعور بعدم الالفة لحالة مألوفةسبیل 

سبیل المثال ، ، حاسة الشم ، الذوقیة). قد تكون النوبات الواعیة    سبیل المثال ، الخوف) ، أو حسي (على 

وقد لا یتم التعرف علیھا على أنھا نوبات ، وقد تحدث لبعض    النوبات،البؤریة ھي النوع الأولي الوحید من  

نوبات ضعف الإدراك   النظر في تشخیص الصرع. في  توقف    البؤري،الوقت قبل  یكون ھناك  عادة ما 

البلع) ، صوتي (الكلام ، في   الشفاه، لعق المضغ،ا ما تكون تلقائیة قد تكون عن طریق الفم (سلوكي وغالبً 

MTLE-HS  في نفس  العلوي أحادیة الجانب  للطرف حركة المتكررة الغیر السائد) ، أو إیمائي. قد تكون

. یمكن أن تحدث  ةمعاكس لنشوء النوب. قد یحدث خلل التوتر العضلي في الطرف العلوي الجھة نشوء النوبة 

على الرغم من أنھ في بعض المرضى ، قد یكون ھناك   69،70المعاكسة ، الى الجھة الرأس والعین  استدارة  

القدرة على الكلام طبیعیة في    71.الى نفس الجھة قبل الاستدارة الى الجھة المعاكسةانعطاف مبدئي للرأس 

مع    على الكلام ینشا    القدرةعدم    على العكس من ذلك ، فإن الغیر سائد .     MTLE-HSالنوبة التي تنشا  

MTLE-HS   دقائق ، على الرغم   5- 1تدریجیة ، وعادة ما تستمر من  تنتھي ثصورة  السائد. النوبات لھا

بعد نوبات ضعف الوعي البؤري ، قد یعاني المرضى    من أن نوبات الصرع البؤریة یمكن أن تكون أقصر.

البؤریة   النوبة  إلى  النوبات  تتطور  قد  دقائق.  لعدة  یستمر  ارتباك  الىالمن  تتحول  الارتجاجیة    تي  النوبة 

استدارة  ، وقد یكون ھناك اھتزازات ارتجاجیة جانبیة (وجھ أكبر من الذراع والساق) و  (المعممة)  الثنائیة 

 .(المعممة) قبل البؤري إلى مرحلة التوتر الارتجاجیة الثنائیة  الراس 

یمكن أن تنشأ النوبات البؤریة اللاإرادیة والمعرفیة والعاطفیة والحسیة في شبكات الدماغ الأخرى ؛ ومع 

الأعراض   تشیر  النوبة مختلفة.  بعد  ما  وفترة  النوبة  تطور  أثناء  الظھور  أعراض وعلامات  فإن   ، ذلك 

الأولیة التالیة إلى ظھور النوبة في شبكات الدماغ بخلاف تلك الموجودة في المنطقة الصدغیة    والعلامات

والنشاط    ، الحسیة الجسدیة  والأعراض   ، المتوترة  أو  الارتجاجیة  والحركات   ، الحلق  انزعاج  الإنسیة: 

 الحركي المفرط ، والأعراض البصریة ، والأعراض السمعیة ، والضحك. 

 



 دماغ مخطط كھربیة ال 
ال المنطقة (المناطق)  تباطؤًا بؤریًا على  الدماغ طبیعیة أو قد تظھر  یمكن  صدغیةخلفیة مخطط كھربیة   .

أو منتصف الصدغي ھو سمة ممیزة    ماميتعزیز التباطؤ البؤري عن طریق فرط التنفس. شذوذ الصرع الا

قد یتم تنشیط    72المتقطع موجوداً أیضًا.    أ). قد یكون نشاط دلتا الإیقاعي   3وغالبًا ما تزداد أثناء النوم (الشكل  

تخطیط كھربیة  قد یكون ثنائیًا ومستقلاً ، أو متزامناً ثنائیًا.       73  .التنفس  شذوذ الصرع أحیانًا عن طریق فرط 

النوبة   اثناء  شائع 3B(الشكل  الدماغ  بشكل  بالت   )  للجھد    نقیص یبدأ  السریع  والنشاط  البؤري  الكھربائي 

المنخفض لیحل محل الخلفیة العادیة لمخطط كھربیة الدماغ. یتطور ھذا إلى ألفا أو ثیتا الإیقاعي الجبھي  

تسبق الأعراض أو العلامات السریریة   بدون ارتفاعات متراكبة أو حادة وموجة. قد  الصدغي ، مع أو 

للجھة التي ھي نفس منشا  حي على مخطط كھربیة الدماغ. یعد التباطؤ  السط  وبيالأولى ظھور الإیقاع الن

 أمرًا شائعًا.  نوبة ال  حدوث  بعد النوبة

 

 
 التصویر 

امون)یتمیز   الحصین(قرن  التدرج    تصلب  صدى  على  أفضل  بشكل  (یُشاھد  الحُصین  حجم  بانخفاض 

عند الزوایا الیمنى للمحور    T1المكتسب السریع المُعد للمغنطة الإكلیلیة أو المتوالیات الموزونة على شكل 

للسوائل   الموھن  العاكس  على  أفضل  بشكل  (یشُاھد  الحصین  إشارة  كثافة  زیادة  ، مع  للحصین)  الطویل 

٪ من المرضى قد یتعایشون  15). ما یصل إلى  4؛ الشكل    T2] وتسلسل  FLAIRستعادة سیون [ا  - الإكلیلیة  

مزدوج")  خلل نسیجي  أو الأمراض المكتسبة ("  FCDمع شذوذ ھیكلي آخر ، مثل    تصلب الحصین  مع  
 ILAEفي تصنیفات  HSمع  FCD؛ لذلك یجب البحث عن ھذه الآفات بعنایة. یتم تصنیف حدوث  74-76



أنھا نوع    FCDلـ   النوبة عند الأطفال    FCD IIIa  76على  بعمر مبكر عند بدء  یكون ھذا مرتبطًا  ؛ قد 

 ویتطلب رعایة إضافیة في التقییم قبل الجراحة لتحدید الآفة الأولیة التي تقود الصرع. 

 علم الوراثة 
  HS-MTLE    ؛ لذلك ، لا یشار إلى الدراسات الجینیة في كثیر من الأحیان.    65ة  مكتسب   الغالب حالة ھو في

النوبات الحمویة ، یمكن أن تسبب    المطولة، النوبات   ؛ لذلك ، فإن الصرع    تصلب الحصین بما في ذلك 

ت أو  درافیتالجیني المصحوب بنوبات حمویة ، خاصة إذا كان لفترة طویلة (على سبیل المثال ، متلازمة  

) ، یمكن أن یھیئ الفرد لتطویر  SCN1Bأو   SCN1Aمع نوبات حمویة زائد ؛ الجینات الصرع الوراثي 

MTLE-HS  ، قد یؤدي العثور على أحد ھذه الجینات إلى إحداث تغییرات في العلاج (على سبیل المثال .

التي تحجب قنوات الصودیوم) ، مما قد یحسن التحكم   ASMsالنظر في إمكانیة حدوث النوبات عن طریق  

ي النوبات. إن تحدید المسببات الجینیة لیس بالضرورة من موانع جراحة الصرع في المرضى المقاومین  ف

 للأدویة ، ولكن قد یسترشد بالمشورة. 

 

 التشخیصات التفاضلیة 
یمكن أن یصاحبا   المناعي  المثال ، فیروسات الھربس) والتھاب الرأس الحوفي  الفیروسي (على سبیل   •

الصدغي ، ولكن بعد ذلك یصاب المرضى باعتلال دماغي حاد أو تحت   أعراض الفصب نوبات مصحوبة 

 الحاد. 

 •MTLE  لأسباب أخرى غیرHS الأمثلة تشمل :FCD  والأسباب الجینیة (انظرFMTLE .( 

الصدغي   الفص  شبكات  تنتشر في  التي  الصدغ  خارج  النوبات  الأمامیة    الإنسي،•  القشرة  وخاصة من 

 المداریة والمنطقة القطبیة المعزولة ، ولكن أیضًا من الفصوص القذالیة أو الجداریة. 

عندما لا تتطور النوبات إلى ضعف    MTLE• قد یكون من الصعب التفریق بین النوبات غیر الصرعیة و  

طبیعیًا أثناء نوبات الصرع    الوعي ، أو السمات الحركیة ، كما قد یكون تخطیط كھربیة الدماغ السطحي 

البؤریة ، كما أن التشوھات العرضیة للحصین (مثل عدم تناسق الحجم) لیست شائعة. ومما یزید التحدي  

 MTLEالمشتركة الشائعة في المرضى الذین یعانون من   ھو أن القلق واضطرابات المزاج من العوامل



 
      .RS | متلازمة راسموسن 2.4.2

RS    المعروف سابقًا باسم التھاب الدماغ)Rasmussen    ھو اضطراب یظھر في الأطفال  8، الجدول (

  معروف،التدریجي في التصویر العصبي. سبب ذلك غیر    دماغوالمراھقین وشباب. یظھر ضمور نصف ال

ولكنھ قد یظُھر    طبیعیة،نتائج    شوكيولم یتم تحدید جسم مضاد مسبب. یمكن أن یُظھر السائل الدماغي ال 

، والبروتین المرتفع قلیلاً ، والعصابات قلیلة النسیلة. یعاني المرضى من نوبات  كریات الدم البیضاءكثرة  

بما في ذلك الصرع الجزئي المستمر) ، والتي تتطور بمرور الوقت في وتیرتھا    حركیة،بؤریة (عادة نوبات  

السریري  . یعتمد التشخیص على العرض  عاكس لنشوء النوبةمتقدم في الجانب الم  يشقشلل    وشدتھا. یتطور  

قد لا تكون خزعة الدماغ مطلوبة ، ولكن إذا تم إجراؤھا تظھر التھابًا قشریاً       78,79الممیز ونتائج التصویر.  

أحد المسببات    RS. یعتبر  لدماغ المصابمتعدد البؤر ، وفقدان الخلایا العصبیة ، ودبقًا محصورًا في نصف ا

غیر معروف ، فإن ھذا    دماغ  سبب ضمور نصف الالخاصة بمتلازمة الصرع ، لأنھ على الرغم من أن  

 . RSلـ  سریریةالمرض نفسھ ھو مسببات المتلازمة الكھربیة ال



 

 
 

 علم الأوبئة 
RS   80,81.ملیون فرد 10لكل   2.4- 1.7ھو مرض نادر ، مع حدوث 

 

 السیاق السریري 
سنوات). تشكل أشكال الظھور المتأخر ، التي تبدأ في حیاة    6=    متوسطسنوات (  10- 1العمر عند البدء ھو  

یتأثر كلا الجنسین بالتساوي. عادة ما یكون تاریخ    82٪ من الحالات.  10المراھقین أو البالغین ، حوالي  

الولادة والسابق طبیعیًا ؛ ومع ذلك ، فقد تم الإبلاغ عن مضاعفات الحمل أو الفترة المحیطة بالولادة في  

بین  19 الفترة ما  بدایة  عند  83.   .  1987و    1945٪ من المرضى في سلسلة جراحیة واحدة أجریت في 

ةً طبیعیین من الناحیة التطوریة. بمرور الوقت ، یظھر ضعف الإدراك. في  ، یكون الأطفال عاد  المرض

طبیعیا. في حالات نادرة ، قد یُصاب الأطفال بخلل التوتر العضلي  السریري    البدایة عادة ما یكون الفحص  

بشلل    ضطراب حركي (رقصیھ)أحادي الجانب أو ا بمرور الوقت ، یصاب المرضى  النوبة.  بدایة  قبل 

ریجي ، وقد یصابون بالعمى الشقي. لوحظ الخلل اللغوي المكتسب في الحالات التي تؤثر على  نصفي تد

أبطأ في المرضى الذین یعانون من بدایة المراھقة أو البالغین منھا في   RS. یكون تقدم دماغ السائدنصف ال

   82,84دة.الأطفال ، وقد یكون العجز النھائي أقل ح المرض لدى أولئك الذین یعانون من ظھور

 

 



 مسار المرض 
،   شقيبنوبات متكررة مقاومة للأدویة وتدھور عصبي تدریجي (شلل نصفي ، عمى نصفي  RSیرتبط 

(تستمر من شھور إلى   : مرحلة بادریة أولیةRSضعف إدراكي). عادة ما تكون ھناك ثلاث مراحل من  

نوبات متكررة وشلل نصفي خفیف ؛  سنوات ، على الرغم من أنھا أقصر عند الأطفال الأصغر سناً) ، مع  

مرحلة حادة (تستمر من شھور إلى سنوات ، على الرغم من أنھا أقصر عند الأطفال الأصغر سنًا) ، مع  

نوبات متكررة بشكل متزاید ، وفي بعض الأحیان مع استمرار الصرع الجزئي ، والشلل النصفي  

السائد) ؛ وأخیرًا   دماغالأخیر إذا كان نصف الالتدریجي ، والنصف الشقي ، والتدھور المعرفي واللغوي (

، المرحلة المزمنة ، مع شلل جزئي دائم ومستقر وإعاقات عصبیة أخرى ، ونوبات مستمرة (على الرغم  

إن جراحة فصل نصف الكرة المخیة (ما یسمى  79من أنھا أقل تواترًا مما كانت علیھ في المرحلة الحادة).

تئصال نصف الكرة ھي العلاجات التعریفیة الوحیدة المعروفة للنوبات  بقطع نصف الكرة المخیة) أو اس
 . التي یمكن أن تغیر مسار الحالة

   

 النوبات
البدایة. في   تكون نوبات صرع حركیة ، وقد تكون خفیة سریریًا في  البؤریة ، وعادةً ما  النوبات  تحدث 

، النوبات عادة ما تكون نوبات صرع مدركة بؤریة ، بینما في المرضى الأكبر سنًا ،   RSمرحلة الطفولة 

  في الجھة المعاكسةھي  المظاھر الحركیة السریریة    84نوبات ضعف الوعي البؤري تكون أكثر شیوعًا . 

المصاب. تزداد النوبات بشكل نموذجي على مدى أسابیع إلى شھور ویمكن أن تشمل الصرع  دماغ  نصف الل

والأطراف   الوجھ  یكون  ما  وغالبًا   ، الجسم  واحد من  جانب  ارتعاش مستمر في  ، مع  المستمر  الجزئي 

  ھنیة. قد تحدث أیضًا نوبات و(معممھ)  ارتجاجیة ثنائیةالعلویة. قد تتطور النوبات البؤریة إلى نوبات توتریة  

 ویمكن رؤیة النوبات التي تبدو عامة.  الثنائیة،بؤریة. قد تشتبك النوبات بسرعة في شبكات الدماغ 

 

 مخطط كھربیة الدماغ 
، ولكنھ یظھر عادةً بطیئاً ، مع فقدان    بدایة المرضقد یكون مخطط كھربیة الدماغ في الخلفیة طبیعیًا في  

الإیقاعات الطبیعیة وبنیة النوم على الجانب المصاب. مع مرور الوقت ، یصبح عدم التناسق الخلفي أكثر  

). مع مرور الوقت  5المصاب (الشكل  دماغ  بروزًا. عادة ما یرُى شذوذ الصرع إلى أقصى حد فوق نصف ال

عاكس. ھذا لا یستبعد المریض من التقییم الجراحي. یمكن تخفیف شذوذ  الم  لدماغ  ، یمكن رؤیتھا في نصف ا

نوبة بؤریة. قد تنشأ النوبات من عدة بؤر داخل نصف    الدماغ إفرازات الصرع بالنوم. یظُھر مخطط كھربیة  

في مخطط كھربیة    واضحخلال النوبة  . غالبًا ما لا یصاحب الصرع الجزئي المستمر إیقاع  المصابدماغ  ال

تركیزًا غیر    المصاب،  الدماغغ لفروة الرأس. مع ضمور نصف  الدما الدماغ   یُظھر مخطط كھربیة  قد 



. ومع ذلك ، نادرًا ما تم الإبلاغ عن حدوث نوبة بؤریة مستقلة حقیقیة  عاكسمتماثل للنوبة على الجانب الم

 79٪ من الحالات). 2"الثنائیة") (  RS( دماغفي نصفي ال

 
 التصویر 

عادة ما یكون التصویر بالرنین المغناطیسي طبیعیًا في المرحلة المبكرة من المرض ، على الرغم من أنھ  

یمكن ملاحظة    85الأوعیة الدمویة.    تشوهأو    FCDفي المرضى الذین یعانون من    RSتم الإبلاغ عن حدوث  

). مع  6في المنطقة الجزریة. یعد ضمور الرأس المذنبة أیضًا علامة مبكرة (الشكل  T2 / FLAIRكثافة 

) ، وغالبًا ما یبدأ في المنطقة  7المصاب (الشكل  دماغ  مرور الوقت ، ھناك ضمور تدریجي في نصف ال

خلال  عادةً ما یرُى ضمور      79,86  المعزولة ، مع اتساع القرن الصدغي للبطین الجانبي والشق السیلفي.

 ویرتبط مع شلل نصفي تدریجي. المرض   السنة الأولى من بدایة 

 

 
 علم الوراثة 

 لا یعتبر ھذا الاضطراب وراثیًا في المسببات. 

 



 

 



 التشخیصات التفاضلیة 
ا نصف  على  ھذا  یقتصر  أن  یتُوقع  لا  الذاتي:  المناعي  الدماغ  التھاب  المعرفیة    لدماغ•  والأعراض   ،

 والسلوكیة والنفسیة واضطراب الحركة تسبق النوبات بشكل نمطي. 

ببولیمیراز جاما (  المیتوكوندریا: ومن الأمثلة على ذلك الاضطرابات المرتبطة  )  POLG• اضطرابات 

الدماغیة   بالسكتة  الشبیھة  والنوبات   ، اللبني  والحماض   ، بالمیتوكوندریا  الدماغ  عضلة  واعتلال 

)MELAS .( 

الأول): قد تترافق   FCD(على سبیل المثال ، الأوعیة الدمویة ، نوع  دماغیة • التشوھات الھیكلیة نصف ال

مع النوبات ، شلل نصفي ، وضمور الدم في التصویر بالرنین المغناطیسي. ومع ذلك ، لا یُتوقع حدوث  

 انخفاض تدریجي في الوظائف الحركیة والإدراكیة بمرور الوقت. 

الصرع: تتمیز ھذه الحالة بنوبة أولیة طویلة الأمد ، ثم یتبعھا   -الشلل النصفي  -متلازمة الشلل النصفي • 

 على الفور شلل نصفي غیر متضخم. 

 

 | متلازمة الصرع المعممة والبؤریة مع المسببات متعددة الجینات 2.5
 

   EwRIS   | الصرع مع نوبات القراءة 2.5.1

EwRIS    ھي متلازمة صرع عامة وبؤریة مشتركة نادرة ، تتمیز بنوبات صرع رمع عضلي  9(الجدول (

  الأعراض،فقد تتفاقم ھذه    القراءة،انعكاسي تؤثر على عضلات الفم والوجھ الناتجة عن القراءة. إذا استمرت  

  للتشخیص،الأھمیة  یعد أخذ التاریخ الجید أمرًا بالغ    لذلك،معممة.    رمعیھ  توتریھوقد تحدث نوبة صرع  

حیث یمكن أن یؤدي استنباط الأعراض الخاصة بالمھمة إلى تشخیص خاطئ    المتلازمة،وكذلك الوعي بھذه  

النوبات بشكل    PNESنوبات نفسیة غیر صرعیة للنوبات مثل   التلعثم. تحدث  التشنجات اللاإرادیة أو  أو 

، حیث    مؤاتیا ولكن أیضًا من خلال المھام الأخرى المتعلقة باللغة. یعد التشخیص    القراءة،رئیسي من خلال  

لا یُتوقع حدوث نوبات عفویة ، كما أن النوبات تستجیب للعلاج ویمكن تجنبھا من خلال تقلیل التعرض  

الم أن بعض    المرضى،حفزة. في معظم  للمنبھات  الرغم من  على   ، الأمد  النوبات علاجًا طویل  تتطلب 

 في الوقت المناسب. شفاء المرضى قد یعانون من  

 
   ي النوبة الانعكاسیةما ھ

النوبة الانعكاسیة ھي نوبة تحدث باستمرار أو تقریباً بشكل متسق عن طریق منبھ معین ، والذي قد یكون  

التثبیت    -حسیًا أو حسیًا   المثال ، الضوء ، إزالة  المنبھ "أولیاً" (على سبیل  یكون  حركیًا أو معرفیًا. قد 

) ، أو مدروس (مثل القراءة والحساب  البصري ، اللمس) ، "معقد" (مثل تنظیف الأسنان بالفرشاة ، الأكل



والتفكیر والاستماع إلى الموسیقى ). سیكون لمثل ھذا المنبھ احتمالیة عالیة لإثارة النوبة ، على عكس المنبھ  

نوبة ،   یثیر  الدماغ) أو  الذي قد یسھل الشذوذ الصرعي (مثل الاستجابات الضوئیة على مخطط كھربیة 

 ولكن لیس باستمرار. 

 
 صرع؟   متلازمات  الذب بحدث مع النوبات الانعكاسیة ھي صرع الان  ھل 

، التي تحدث فیھا نوبات الانعكاس ، قد  EwRISنظرت فرقة العمل فیما إذا كانت الظروف الأخرى غیر 

منبھ معین   لدیھم  الحالات  ھذه  یعانون من  الذین  المرضى  أن  الرغم من  على  الصرع.  تكون متلازمات 

ة ومسبباتھم وتوقعاتھم متنوعة. لذلك ، قررت سریریمشترك مما یؤدي إلى نوباتھم ، إلا أن میزاتھم الكھرو

تلازمات صرع في الوقت الحالي. تعتبر الحساسیة للضوء سمة شائعة  فرقة العمل عدم إدراجھا على أنھا م

للعدید من متلازمات الصرع ، وخلص فریق العمل إلى أن الاضطرابات المرتبطة بالحساسیة الضوئیة  

 كانت متنوعة للغایة ، عند تجمیعھا ، بحیث لا تفي بمعاییر متلازمة الصرع. 

 

 

 
 

 علم الأوبئة 
 نادرة. لذلك ، الوقوع الحقیقي غیر معروف. ھذه متلازمة صرع  

 

 



 السیاق السریري 
  87سنة) .  46-10سنة ، النطاق =   17.5=   متوسطالعمر في البدایة یكون عادة في أواخر سن المراھقة (ال

التاریخ السابق والولادة والموالید طبیعي عادة . عادة    87،88).  1:  2یتم التعرف على غلبة الجنس للذكور (~  

 طبیعي.  العصبيالسریري  یكون التطور والإدراك طبیعیین. الفحصما 

 

 مسار المرض 
بشكل عام   تكھناتنظرًا لندرة ھذه المتلازمة (تقاریر الحالة فقط) ، یعُرف القلیل عن مسارھا. ینُظر إلى ال

، وإمكانیة التعافي لدى    بحوثالموصوفة في ال  دیة المضادة للصرع، مع استجابة جیدة للا  ملائمعلى أنھ  

قد ینجح تقلیل التعرض للمنبھات المحفزة في تقلیل النوبات ؛ ومع    88[  .أقلیة من المرضى مع تقدم العمر

ذلك ، فإن الحد من القراءة یمكن أن یؤدي إلى قیود كبیرة على القدرة على التعلیم والتوظیف ونمط الحیاة  

 89وحتى بالنسبة للممارسة الدینیة .

 

 النوبات
تؤثر بشكل رئیسي على عضلات المضغ والفم وحول الفم (الفك    السعة،منخفضة    رمعیھ تحدث نفضات  

یختلف وقت القراءة لبدء     90  أو تغییر الكلام.  والتلعثم،  بالنقر،والشفة واللسان). یمكن أن یسبب ذلك إحساسًا  

. قد تتعجل الھزات  رمعیھ  توتریھقد تظھر نوبة     87 .  النوبة من مریض لآخر وفي كل مریض على حدة

ولكن أیضًا من خلال المھام الأخرى المتعلقة باللغة    القراءة،الرمعیة الفمویة الوجھیة لیس فقط من خلال  

التوتر أو   التحدث (عند  المثال ، عن طریق  اللغة) في نفس المریض ، على سبیل  الناتجة عن  (النوبات 

من  الید في أولئك الذین یعانون    رمعیھ تظھر ھزات       87,91  الجدال) ، أو الكتابة ، أو اتخاذ قرارات معقدة.

؛ على سبیل المثال ، قد تحدث النوبات عند    محدداًمحفز  القد یكون    مریض،  لكل.  اء الكتابة حدوث النوبة اثن

  86عند قراءة لغة معینة ولكن لیس الریاضیات ،   92القراءة بصمت ولكن لیس عند القراءة بصوت عالٍ ، 

لدیھم مظاھر بصریة    EwRISقلیلي من المرضى     89  عند قراءة الموسیقى ، أو عند قراءة لغة دون أخرى. 

وعینیة متزامنة (على سبیل المثال ، ومیض ، وصعوبة في تثبیت العین ، ورأرأة ، وھلوسة بصریة معقدة) 
   87أو رمع عضلي عفوي نادر . 87،91

 
 تخطیط كھربیة الدماغ 

، على الرغم من أنھ قد یتم  وباتخلفیة مخطط كھربیة الدماغ طبیعیة. قد لا یتم رؤیة شذوذ صرعي بین الن

تسھیلھ أثناء النوم أو عند الاستیقاظ. نوبات الرمع العضلي یصاحبھا نشاط قصیر حاد ، حاد ، حاد وموجي  

٪ من الحالات  75). ما یقرب من  8أو موجة وموجة (والتي قد تكون ذات جھد منخفض ؛ انظر الشكل  



إفرازات   إفراز25وحوالي    معممة،  نخبیھ تظھر  لدیھا  الجانب  ٪  أحادیة  أو  متماثلة  غیر  ولكن  ثنائیة  ات 

ال یكون من      87) .جداریة ٪ لدیھا إفرازات صدغیة  10المھیمن في الكل ؛    دماغ(تنحرف إلى نصف  قد 

. قد یكون من الصعب تقدیر میزات النوبة على الفیدیو ، تشوش العضليالصعب تمییزھا عن المصاحبة لل 

 الفموي والوجھ المحدود لمیزات الوجھ أثناء التصویر بالفیدیو.  بسبب الطبیعة الدقیقة للرمع العضلي

 

 
 التصویر 

من المتوقع أن یكون التصویر العصبي طبیعیًا. إذا كانت ھناك سمات غیر نمطیة في العرض السریري ،  

 ة. نسیجی فینبغي اعتبار التصویر لاستبعاد المسببات ال 

 

 علم الوراثة 
٪   20، في  GGEأو   IGEتم العثور على تاریخ عائلي إیجابي للصرع ، وعادة ما یكون أحد متلازمات 

 88یعتبر ھذا لیعكس مساھمة جینیة قویة.  EwRIS.87,91لمرضى الذین یعانون من ٪ من ا 40 -

 



 التشخیصات التفاضلیة 
اللاإرادي أو إطالة الأصوات أو المقاطع أو  : یتسم التلعثم غیر الصرعي بالتكرار  ي• التلعثم غیر الصرع 

الشخص   یستطیع خلالھا  التي لا  اللاإرادي  الصامت  التوقف  فترات  إلى  بالإضافة  العبارات  أو  الكلمات 

 المتلعثم إصدار الأصوات. 

  •JME  في :EwRIS    ، المثال یكون الرمع العضلي كلھ أو تقریبًا (على سبیل  ٪) متعلق  90-٪  80، 

یختلف وقت قراءة النوبة     87الصباح .  موضعیًا للفك ، ولا یحدث غالبًا في 88،93علق باللغة ، بالقراءة أو مت

یمكن  العضلي،من مریض لآخر وفي المرضى الأفراد . إذا استمر المریض في القراءة بعد ظھور الرمع 

أن تزداد حدة الرمع العضلي ، وینتشر إلى عضلات الجذع والأطراف ، ویصاحب ذلك ضعف الإدراك ،  

  -لى الحث المعرفي عن طریق الممارسة  أوفي ، یحدث الرمع العضلي تلقائیًا (على الرغم من التعرف ع

یؤثر على الأطراف العلویة ، وأكثر شیوعًا في الصباح ، وقد یحدث استجابة   94التفكیر أو اتخاذ القرار) ،  

 ضوئیة للضوء. یمكن رؤیتھ على مخطط كھربیة الدماغ. 

ولكن لا یوجد    القراءة،یق  • نادراً ما یمكن أن تحدث النوبات البؤریة في الشبكات القذالیة الصدغیة عن طر

 95.رمع عضلي فموي  

 

 
ومتلازمات    2.6 الصرع  أو   / النمائي و  الدماغ  اعتلال  مع  الصرع  متلازمات   |

 الصرع مع التدھور العصبي التدریجي 
نفسي أو  DEینطبق المصطلح " تتظاھر بضعف إدراكي أو عصبي أو  " عندما یكون ھناك بدایة لحالة 

  EE اعتلال دماغي صرعي   . في المقابل ، یوجد مسببات معینةركود أو انحدار ، ویرجع ذلك مباشرة إلى 

والصرع"   النمائي  الدماغ  "اعتلال  یُستخدم مصطلح  الصرع.  نشاط  بسبب  الدماغ  اعتلال  یحدث  عندما 

)DEE" عندما یساھم كلا العاملین في حالة المریض. یمكن أن یكون مصطلح (DE  صعبًا للتطبیق في "

ی التطویر بشكل طبیعي. لمعالجة ھذا ،  الذین أكملوا جمیع عملیات  قترح فریق العمل الأفراد الأكبر سنًا 

لمثل ھؤلاء المرضى الذین یصابون بضعف إدراكي  DEمصطلح "التدھور العصبي التدریجي" بدلاً من 

الصرع الرمعي   أو عصبي أو نفسي بسبب المسببات الأساسیة مباشرة. في ھذا القسم من الورقة ، نناقش

متلازمة  ،  بات والعمر في البدایة، والتي یمكن أن تكون ، اعتماداً على المسب   PME  العضلي التدریجي  

أو متلازمة الصرع مع التدھور العصبي التدریجي. اعتماداً على العمر في البدایة ، فإن   DEEالصرع مع  

أو مع تدھور    DEEالخاصة بالمسببات (نوقشت سابقًا) ھي أیضًا متلازمة صرع مع    RSمتلازمة الصرع  

تبدأ   یمكن أن  تدریجي.  بالعدوى الحمویة (متلازمة الصرع العصبي  في عمر متغیر    )FIRESمرتبطة 

 ولكنھا نادرة عند البالغین ؛ تمت مناقشتھ في ورقة منفصلة عن متلازمات الصرع التي تبدأ في الطفولة 



  PME  | صرع الرمع العضلي التدریجي 2.6.1
وتسببھا مجموعة غیر متجانسة من المسببات الجینیة الأساسیة. یتم    نادرة،)  10(الجدول   PMEمتلازمة  

والضعف الإدراكي  للجھاز الحركي  التدھور التدریجي  )  2(   العضلي،) الرمع  1التعرف علیھ في وجود ( 

التي   96على لفحص كھربیة الدماغ ) تباطؤ الخلفیة غیر الطبیعیة 4، و ( مخیخيوال) العلامات الحسیة 3، (

الفرد مع سابق5( للعدید من    ) تظھر في  تعتبر الحساسیة للضوء سمة عامة  التطور الطبیعي والإدراك. 

  الحالات،مع وراثة صبغي جسدي متنحي في معظم  عائلي،. قد یكون ھناك تاریخ PMEمسببات المرض 

أعلى في المناطق    مع انتشار  أخرى،. یختلف الانتشار من منطقة إلى  فرقامت  PMEولكن یمكن أن یكون  

فإن الخلفیة الجغرافیة والعرقیة للمریض ھي    وبالتالي،المعزولة أو في الثقافات التي تفضل زواج الأقارب.  

 بیانات مھمة لتشخیص السبب الجیني الأساسي. 

 

 
 

 : PMEالكیانات التالیة مسؤولة عن غالبیة حالات الإصابة بمرض  

وداء  Unverricht-Lundborg (ULDمرض     ،  (Lafora    العصبوني الشحمي  اللافورا  وداء   ،

)NCLالألیاف    ) ، واضطرابات المیتوكوندري (الصرع الرمع العضلي المصحوب باللون الأحمر الخشن

بـ   المرتبطة  والاضطرابات   ،POLG    ،  وMELAS  و  ،  (sialidosis  ھذه من  ثلاثة  مناقشة  تمت   .

یمكن تحدید الكیانات    شیوعًا،. وبشكل أقل  11العناصر بشكل أكبر في ھذه الورقة وتم تلخیصھا في الجدول  

السنتیوبرال   ضمور  الرمع    -التالیة:  الفشل  ومتلازمة   ، الأحداث  ھنتنغتون  ، ومرض  الشاحبة  الشاحبة 

الكلوي ، وضمور المحور العصبي الأحداثي ، والبانتوثینات ، والكیناز المرتبط التنكس العصبي    -العضلي  



ي المادة البیضاء الدماغي ، ظھور مبكر لمرض  ، مرض الجسد الذي یحتوي على السربین العصبي ، تلاش 

، الصرع الرمعي العضلي في متلازمة داون ، جرعات    GOSR2الزھایمر ، المتغیرات المسببة للأمراض  

، مرض كوشیر غیر المستدیم ، مرض غوشیھ.    opterin  -، عوز تیتراھیدروبي  GM2الغنغلیوز العضلیة  

لجینیة مطلوبة لمعظم ھذه الشروط لتأكید التشخیص السریري  . الاختبارات اداء حساسیة الحنطة ومرض 

وتحدید المسببات. یمكن استخدام الاختبار النسیجي أو الكیمیائي الحیوي لدعم التشخیص في ظروف محددة  

(على سبیل المثال ، أجسام لافورا في خلایا مجرى العرق ، والألیاف الحمراء الممزقة في العضلات التي  

 نھا). تم أخذ عینة م 

 
 

 ULD لوندبورج مرض أنفیریخت 
التدریجي   أیضًا باسم الصرع مع الرمع العضلي  البلطیقي. ھذا ھو السبب    1یعُرف  أو الصرع الرمعي 

في جمیع أنحاء العالم ویرتبط بنمط ظاھري أقل حدة مما لوحظ في    PMEالأكثر شیوعًا لظھور المرض  

PME.97     قد    .شمال إفریقیاتنشأ معظم الحالات من المناطق الاسكندنافیة أو البلطیق في أوروبا ، أو

المتوقع  متوسط    یعتمد     98في فنلندا.    1:20000یصل معدل الانتشار إلى     لذلك   على شدة الحالةالعمر 

مع نوبات توتریة   99عامًا ،    13إلى   7من  غالبا عامًا ،    18قبل سن  ULDیبدأ    97-99ختلف اختلافًا كبیرًا.ی

الغیاب. نوبات  اللمس أو    رمعیة أو رمع عضلي ؛ یمكن أن تحدث  قد یحدث الرمع العضلي عن طریق 

عقار   التحفیز الضوئي وعادة ما یكون أكثر وضوحًا عند الاستیقاظ. یمكن أن یتفاقم بشكل ملحوظ بسبب  

ي السنوات الست الأولى بعد بدایة النوبة ، في سن المراھقة ، وعادة ما یبدأ ف دھور یظھر الت  100الفینیتوین. 

. تمیل الحالة إلى الاستقرار في مرحلة  بسیط  مع تفاقم الرمع العضلي ، وتطور الرنح ، وتدھور إدراكي  



یؤدي الرمع العضلي والرنح إلى   التدھور المعرفي أو عدمھ ، وقد  المبكرة ، مع الحد الأدنى من  البلوغ 

عادةً ما یظھر التباطؤ التدریجي للخلفیة    البدایة؛ربیة الدماغ طبیعیة في  تحسن. قد تكون خلفیة مخطط كھ

  96بمرور الوقت. التحفیز الضوئي یسھل الارتفاع والموجة على مخطط كھربیة الدماغ في معظم الحالات  

معممھ مع   ةالتخطیط الكھربي مابین النوبات یكون موجات مستدق؛ یمكن ملاحظة ذلك مبكرًا في الحالة.  

مستدقة  جمو وموجة معمم  ات  العضلي  9ل  (الشك  ة  الرمع  نوبات  أثناء  الدماغ  كھربیة  مخطط  یُظھر   .(

وموجة معممة. عادة ما یكون التصویر بالرنین المغناطیسي طبیعیًا في المراحل المبكرة  ات مستدقة  موج

 Bفي وقت لاحق ، یمكن رؤیة ضمور خفیف. یمثل تباین التمدد المتكرر في جین السیستاتین  الحالة؛من 

CSTB)   ،EMP1 (    من الحالات في جمیع أنحاء العالم ؛ الوراثة متنحیة. یمكن أن یرتبط    90حوالي ٪

   99خطورة المرض.  نوع المتغیر الممرض ب

 

 

 
 

 



 LD   مرض لافورا
. ینتشر مرض   2A AND 2Bالصرع الرمعي العضلي التدریجي    لافورا،یعُرف أیضًا باسم مرض جسم  

وعادة ما یكون الاضطراب    101وشمال أفریقیا ، ووسط وجنوب آسیا .   أوروبا،لافورا بشكل أكبر في جنوب  

یبدأ ھذا    102تم وصف الشكل التدریجي البطيء أیضًا . ذلك،سنوات من ظھوره. ومع  10قاتلاً بعد حوالي 

عامًا ، مع تدھور معرفي ،  15إلى   14عادةً من    العمر،عامًا من   19و   6بین    PMEالنوع الفرعي من  

النوبات الارتجاجیة.    مخیخیھوعلامات   تناسق) ، وفقدان البصر ، ورمع عضلي وتعمیم.  (ترنح ، عدم 

، أو ھلوسة بصریة)   معقدةالنوبات البؤریة المصحوبة بأعراض بصریة (عمى عابر ، أو ظواھر بصریة 

،  العلاج  نوبات الرمع العضلي تتفاقم تدریجیاً وتصبح مستعصیة على    101ھي بشكل ممیز مظھر مبكر . 

یعاني الأفراد المصابون من   المرض،سنوات بعد ظھور    10ویستمر التدھور المعرفي التدریجي. بحلول 

ونوبات توتریة رمعیة متكررة ، وخرف عمیق أو    بغیبة،رمع عضلي مستمر تقریبًا مع نوبات مصحوبة 

. شبة فقدفي حالة   التام  لـ    ان للوعي  یكون  البدایة ،    مستدقة   موجةظھور  خلفیة طبیعیة ، مع    EEGفي 

التي یتم تنشیطھا عن طریق التحفیز الضوئي عند   معممھ مابین النوبات  متعددةمع موجة مستدقة وموجة 

الرغم    على 101، لا یتم تنشیط شذوذ الصرع المعمم أثناء النوم ،    JMEالترددات المنخفضة. على عكس  

مع مرور الوقت ، تتباطأ خلفیة مخطط    103من أن شذوذ الصرع البؤري في المناطق الخلفیة یمكن أن یكون . 

). یمكن  10كھربیة الدماغ ، ویزداد شذوذ الصرع في التردد وقد یكون لھ تأكید في المناطق الخلفیة (الشكل  

، وھو    EEGمنتظم بدون ارتباط  رمع عضلي غیر    یمتلكون  للمرضى الذین یعانون من مرض لافورا  

ولكن قد یظُھر التحلیل الطیفي   طبیعیًا،. عادةً ما یكون التصویر بالرنین المغناطیسي JMEتمییز آخر عن 

/ الكریاتین في القشرة الأمامیة والعقد  N-acetylaspartateبالرنین المغناطیسي انخفاضًا كبیرًا في نسبة 

المخیة.   الكرة  ونصفي  في    105القاعدیة  الممرضة  الجینات  و  %70(لافورین)    EPM2Aمتغیرات 

EPM2B    أجسام لافورا (تراكم    106٪ . 3٪ من الحالات ، مع عدم وجود متغیر مُمْرِض في  27(مالین) في

القناة )11الجلیكوجین ؛ الشكل   تختلف ھذه الحالة عن    107العرقیة والأنسجة الأخرى .  تلاُحظ في خلایا 

ULD  من خلال وجود التدھور المعرفي المبكر والتقدم السریع للـPME . 

 



 
 

 
 

 

 



 NCLاللیبوفیوسینوسز  سیروید العصبوني. 
اللی داء   ، باتن  مرض  باسم  أیضًا  التخزین    NCLs.  بوفیوسینوسزیعُرف  اضطرابات  من  مجموعة  ھي 

). تم تصنیفھا  lipofuscinاللیزوزومیة التنكسیة العصبیة ، مما یؤدي إلى زیادة تراكم الأصباغ الدھنیة (

) ، شكل بدایة  PMEفي الأصل حسب العمر في البدایة: شكل بدایة الطفولة ("الشكل الفنلندي" ؛ ولیس  

  ، الحدث  بدایة  ، شكل  المتأخرة  المتغیرات الجینیة  الطفولة  تحدید  البالغین. مع  بدایة  یتم    السببیة،وشكل 

تم التعرف على أكثر    الآن،الآن وفقًا للجین الممرض الأساسي والعمر في البدایة. حتى    NCLsتصنیف  

یعتمد التشخیص على الاختبارات الجینیة و (في بعض الأنواع)    108،109من اثني عشر مرضًا متمیزًا وراثیًا.  

مفیداً  فحوصا الأنسجة  أو  اللیمفاویة  للخلایا  الإلكتروني  المجھري  الفحص  یكون  قد  الإنزیم.  نشاط  ت 

 انتشارًا ھي:  NCLsللعروض التقدیمیة غیر الكلاسیكیة. أكثر 

، بدایة الطفولة    2النوع    NCL؛ المعروف سابقًا باسم    CLN2(  2وفوسینیس السیریوید من النوع  ب• داء اللی

الأكثر انتشارًا    NCL). ھذا ھو Jansky – Bielschowsky، ومرض    NCLالكلاسیكیة المتأخرة من  

سنوات   4- 2ظھور جدید للصرع في طفل عمره  110،111وقد تم الإبلاغ عنھ في مجموعات عرقیة مختلفة. 

. یمكن أن تحدث أنواع متعددة من  CLN2، مع تاریخ من تأخر اللغة المبكر ، یجب أن یدفع النظر في  

،   الوھنیةالنوبات ، بما في ذلك النوبات الحمویة ، والتوتریة الارتجاجیة ، والغیاب ، والنوبات العضلیة ، 

ارتجاجیة). قد لا تكون نوبات الرمع    -والنوبات البؤریة (مع أو بدون نوبات بؤریة إلى ثنائیة الأطراف  

غالبًا ما یتم التعرف على تأخر تطور الكلام قبل ظھور النوبات. غالبًا ما یكون    العضلي موجودة في البدایة.

سنوات. یحدث مزید من الانحدار    5- 4تطور المرض سریعًا ، مع فقدان القدرة على الحركة واللغة في سن  

و    8ین ، مع حدوث فقدان للرؤیة خلال السنوات القلیلة القادمة. یموت المرضى الذین تتراوح أعمارھم ب 

سنة. قد یظُھر مخطط كھربیة الدماغ استجابة ضوئیة للضوء عند الترددات المنخفضة لتحفیز الفلاش   12

والموجات مقفولة زمنیاً إلى المنبھات الضوئیة. یظُھر   الموجة المستدفة؛    112)  12ھرتز ؛ الشكل    1-3(

فیة أو ضمورًا مخیخیاً. التشخیص المبكر  التصویر بالرنین المغناطیسي تغیرًا في إشارة المادة البیضاء الخل

، لأن العلاج ببدائل الإنزیم متاح ، وھذا یمكن أن یؤخر التحلل الحركي واللغة.    CLN2مھم في مرض  

) في الخلایا العصبیة والأنسجة الأخرى. قد تكون  lipofuscinالنقص والتراكم اللاحق للأصباغ الدھنیة (

المتأ الطفولة  بدایة  في    NCLخرة  المتغیرات من  للأمراض  المسببة  الجینات  متغیرات  عن  أیضًا  ناتجة 

CLN1    وCLN5    وCLN6    وCLN7    وCLN8    وCTSD. 



 
CLN3  .   المعروف سابقًا باسم)NCL   بدایة الأحداث الكلاسیكیة من  3من النوع ،NCL  أو مرض ،

٪ من السویدیین  1(الاسكندنافیة). ھذا شائع في الدول  Spielmeyer - Vogt - Sjögrenباتن ، أو مرض  

مشابھ سریریًا للشكل الطفولي المتأخر ، لكن  NCLولكنھ نادر في مناطق أخرى. ھذا   96یحملون الجین) 

سنة). یتزاید الفقد البصري بسرعة   30- 13سنوات) ، وفترة البقاء أطول (  10- 4العمر عند البدء متأخر (

الطافر بالوظیفة    CLN3مع التنكس البقعي وضمور العصب والتھاب الشبكیة الصباغي. یحتفظ بروتین  

.  CLNلاحقًا وأقل حدة ، مقارنة بالأشكال الأخرى من    CLNالشكل من  المتبقیة ، موضحًا سبب ظھور ھذا  

 ATP13A2. .108,109و CLN9و 

 •NCL ھذا عند الكبار .NCL  المعروف سابقًا باسم مرض)Kufs  نادر ویظھر كحالة متفرقة. إنھ (

  Bمع تطور لاحق للخرف والرنح ، والنوع  PMEموجود في شكلین ؛ النوع (أ) لھ عرض شبیھ بالـ 

مخیخي أو أعراض حركیة أخرى . لا یتوقع ضعف   خرف مع اعرلض ) یتمیز ب PME(لیس واحداً من 

سیئ ،   طور المرضي الت 116عامًا . 30 عامًا ، وعادةً ما یكون  50إلى   11عمر   یبدأ المرض من  البصر. 

سنوات من ظھور المرض. تحتوي مادة تخزین اللاصقات الدھنیة على أنماط    10مع الموت بعد حوالي  

ھیكلیة فائقة مختلفة ، مع مجموعات مختلطة من التشكیلات الجانبیة "الحبیبیة" و "المنحنیة" و "بصمات  

قد    CLN6.117المتغیرات المسببة للأمراض في جین  بسبب  NCL). یحدث ھذا 13الأصابع" (الشكل  

و   CTSDالبالغة أیضًا بسبب متغیرات الجینات المسببة للأمراض في  NCLتكون متغیرات ظھور 

CLN1  وCLN3  وCLN5  وCLN6  وCTSF  وGRN .108,109 
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بمتلازمة الصرع ، إلا أن على الرغم من أنھ لا یمكن وصف كل شخص مصاب بالصرع بأنھ مصاب  

. یعتمد تشخیص  العلاج تحدید التزامن یمكن أن یوفر إرشادات مھمة حول التحقیق في المسببات  والتشخیص 

الغالب على العرض السریري الكھربائي مع أنواع نوبات محددة في سیاقات سریریة      المتلازمة في 

بین   الدماغ  كھربیة  تخطیط  من  معینة  وأنماط  التنمیط    نوبات. ال محددة  تحسین  تم   ، الحدیث  العصر  في 

مما یسمح للأطباء بالوصول إلى تفاصیل   ,الظاھري السریري من خلال استخدام الفیدیو المنزلي للنوبات 

أثناء تخطیط   تم الحصول علیھ  الفیدیو الذي  الدقیقة ، وغالبًا ما یكون مكملاً أو متفوقًا على  علم الأحیاء 

(الاستیقاظ مع التحفیز الضوئي ، النوم ،  المناسبة  الفحوصات  یختار الطبیب     118یدیو.  كھربیة الدماغ بالف

، أو مع تسجیل متعدد الرسومات في وقت واحد) التي تساعد في تأكید متلازمة الصرع   اثناء اللیلالمطول ،  

یص المتلازمة یسمح  المسببات المحتملة ، فإن تشخ طلعنا علىالمحددة. نظرًا لأن تحدید متلازمة الصرع یُ 

تشخیص مسبب   للحصول على  التكلفة  حیث  فعالیة من  وأكثرھا  إنتاجیة  أعلى  تحقیق  في  بالبدء  للأطباء 



للمرض ، مما یحد من الانزعاج والمخاطر على المریض. یعد التحقیق في التاریخ العائلي للفرد (بما في  

الدماغ والت صویر لكل عضو مصاب) أمرًا ضروریًا  ذلك الأنماط الظاھریة السریریة وتخطیط كھربیة 

إلى تقییم    بالنسبة  ویعزز  متغیر  عمر  في  تظھر  التي  البؤریة  الصرع  متلازمات  من  العدید  تشخیص 

الإمراضیة للمتغیرات الجینیة التي تم تحدیدھا خلال الاستقصاء الجیني ، والتي یتم استخدامھا بشكل متزاید  

 في العصر الحالي. 

توقع   یمكن  العلاج.  قرارات  اتخاذ  على  أیضًا  المتلازمة  تحدید  یساعد  أن  الصرع في معظم    شفاء یمكن 

من تفاقم صرعھ   JMEل . یمكن أن یعاني المریض المصاب باPOLEو  COVEالمرضى المصابین بـ 

یمكن أن تتفاقم    1قنوات الصودیوم (مثل كاربامازیبین) .   مثبطات  ، عند معالجتھ ب  PME  بحیث انھ یشابھ  ،  

  على الرغم من ان   100. قنوات الصودیوم (مثل الفینیتوین) مثبطات بشكل كبیر بسبب   PMEالنوبات في 

  مثبطات  نادراً ما یعانون من تفاقم صرعھم مع  ،  صرع بؤري ھو    MTLE-HS  المرضى الذین یعانون من  

قنوات الصودیوم ، إذا كان ھناك اعتلال قناة الصودیوم المصاحب. علاوة على ذلك ، بالنسبة لمتلازمات  

) ، قد تكون جراحة  RSو    MTLE-HSو    EAFو    FFEVFو    FMTLEو    SHEالصرع البؤریة (

لـ   النوبات لا تستجیب  یكون ھنالادویة المضادة للصرعالصرع فعالة إذا كانت  اك  . یتضمن ذلك عندما 

  [mTOR  ن  الرابامایسی لجینات مسار  ا  ھدف في الثدییات    على وجھ التحدید ( مسببات وراثیة ھیكلیة أساسیة  

TSC1 [    وTSC2    وDEPDC5    وNPRL2    وNPRL3  ترتبط   بإلغاء ) ، لكن جراحة الصرع لم 

المرتبطة درافیالنوبات في متلازمة   المتلازمة     HS-MTLE   .77ب    ت  یكون كل من   ، الطریقة  بھذه 

لا مھمًا  أمرًا  والنتائج    المناسب  العلاج  ختیاروالمسببات  للجراحة  بالقابلیة  یتعلق  فیما  المشورة  وتقدیم   ،

بخلاف    119الجراحیة المحتملة. على الرغم من أھمیة التعرف على حالات الصرع المرتبطة بالمناعة الذاتیة  

RS    في ھذه    البحث السریع علیھا یسمح بعلاج مبكر وتحسین النتائج المعرفیة ، فإن  ، نظرًا لأن التعرف

الصرع (على عكس اضطرابات المناعة الذاتیة المرتبطة بالنوبات الحادة العرضیة / النوبات الحادة) ھي  

دة قد یفي  لا یزال ینشأ. یقر المؤلفون بأن بعض الصرع المرتبط بالمناعة الذاتیة المرتبطة بالأجسام المضا

 بمعاییر متلازمة الصرع الخاصة بالمسببات وأن العمل المستقبلي سیطور تعریفات مثل ھذه المتلازمات. 

 ومتلازمات الصرع مع متلازمات عصبیة تقدمیة.  DEEلحسن الحظ ، فإن متلازمات الصرع مع 

. في ھذه  PMEو    RSو    FIRESنادرًا ما یكون التدھور الذي یظھر في عمر متغیر ، على وجھ التحدید ،  

المتلازمات ، یكون الضعف الإدراكي والعصبي دائمًا تقریبًا موجوداً في النھایة. الخیارات العلاجیة محدودة  

المثال ،   المتزامنات. على سبیل  الدماغ من بعض  لھذه  أنھ یحل    RSفي    فصل فصي  ، على الرغم من 

. الخیارات العلاجیة محدودة للعدید  المخ او الدماغ  ي  یؤدي إلى عجز عصبي دائم فلكنھ  الصرع ،  مشكلة  

ھناك حاجة كبیرة    CLN2. .113، على الرغم من أن العلاج البدیل بالإنزیم أصبح متاحًا مؤخرًا لـ  PMEمن  



التجارب   في  المرضى  إدراج  لتسھیل  ضروري  وتحدیدھا   ، الاضطرابات  لھذه  أفضل  علاجات  إلى 

 السریریة. 

وقد   مطولةمات الصرع الواردة في ھذه الورقة التحقق من صحتھا في دراسات  ستتطلب تعریفات متلاز

التاریخیة ، تطورت متلازمات   الناحیة  بمرور الوقت. من  بیانات جدیدة  یتم تنقیحھا بشكل أكبر مع نشر 

كھربائیة محددة تجریبیاً ، ومن ثم البحث    سریریة) في عروض عوائلالصرع من تصنیف المرضى (وال

، مخطط كھربیة الدماغ ،   سریريعن البیانات الواردة من تلك المجموعات ، واصفة النمط الظاھري (

التصویر) والمسببات المرتبطة بھا. لقد أثر ھذا النھج السابق بشدة في التوصیف المبكر لمتلازمات الصرع. 

الأبحاث الجینیة ، اتسع نطاق الطیف الظاھري لبعض المتلازمات مع مرور الوقت ، وبمساھمات من  

 وأصبحت متلازمات الصرع الخاصة بالمسببات تزداد انتشارًا. 

من المحتمل أن یستمر ھذا ، وستزداد أھمیة متلازمات الصرع الخاصة بالمسببات. یمكن أن یكون التحدید  

الصارم لمتلازمات الصرع ضارًا إذا استبعدوا المرضى الذین لا یستوفون معاییر المتلازمة بدقة من إجراء  

بدقة.    یلبونھاولكنھم لا    ،یقاربونھاالاستقصاء والعلاج المناسبین للمتلازمة (والمسببات ذات الصلة) التي  

لذلك ، یجب مراجعتھا في المستقبل لتعكس الطرز المظھریة الموسعة ، أو    یجب أن تكون المتلازمات ،

بدلاً من ذلك المزید من الصفات المقیدة ، عندما یتم التعرف علیھا على أنھا ذات صلة ، ولتضمین المسببات  

لتنظیم  المحددة حدیثاً ، عند اكتشافھا.   تدخلات محددة  یكون لھذا أھمیة عندما تكون ھناك  أو    الأسرة،قد 

والمعرفیة   النمائیة  العصبیة  عقابیلھا  أو   / و  للمسببات  متاحة  مخففة  أو   ، ،   -وقائیة  المثال  سبیل  على 

النوبات في حالات   ن المضادة للصرع قبل ظھور  التكوُّ مع    المستقبل،معینة. في    mTORاستراتیجیات 

  ، المناعة  تتوسطھا  التي  والأمراض   ، الھیكلیة  الدماغ  تشوھات  تحدید  یحسن  الذي  المستمر  البحث 

من   المزید  ظھور  المحتمل  فمن   ، للأمراض  المسببة  الجینیة  الخاصة    متلازمات  والمتغیرات  الصرع 

تكون تكون ذات صلة ، حیث قد لا  الأنماط   بالمسببات. ومع ذلك ، ستستمر متلازمات الصرع في أن 

) ، وسیظل تحدید المتلازمة  DEPDC5الظاھریة المرتبطة ببعض المسببات محددة (على سبیل المثال ،  

تقدیم   والتشخیص.   ، العلاج  وتوجیھ   ، المحتملة  المسببات  من  مجموعة  نحو  التحقیق  لاستھداف  مھمًا 

الخاصة بالمسببات مھمًا المشورة. سیكون العمل المستقبلي الذي یضع معاییر تشخیص لمتلازمات الصرع  

،   :mTORopa- thies    TSC1لـ    mTORللبحث في العلاجات الدقیقة (على سبیل المثال ، مثبطات  

TSC2   ،DEPDC5   ،NPRL2   ،NPRL3  المجموعات ولتحدید  بالإمراض  المعرفة  وتعزیز   ،  (

كون ھذا ھو دور فرق  الفرعیة ضمن محددة المسببات التي لھا استجابة علاجیة أفضل. ومن المتوقع أن ی

 . ILAEالعمل المستقبلیة لـ 
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104. Villanueva V, Alvarez-Linera J, Gómez-Garre P, Gutiérrez J, Serratosa JM. MRI volumetry and proton MR 
spectroscopy of the brain in Lafora disease. Epilepsia. 2006;47:788–92.  

105. Muccioli L, Farolfi A, Pondrelli F, d’Orsi G, Michelucci R, Freri E, et al. FDG-PET assessment and metabolic 
patterns in Lafora disease. Eur J Nucl Med Mol Imaging. 2020;47:1576–84.  

106. Serratosa JM, Delgado-Escueta AV, Posada I, Shih S, Drury I, Berciano J, et al. The gene for progressive 
myoclonus epilepsy of the Lafora type maps to chromosome 6q. Hum Mol Genet. 1995;4:1657–63.  

107. Carpenter S, Karpati G. Sweat gland duct cells in Lafora dis- ease: diagnosis by skin biopsy. Neurology. 
1981;31:1564–8.  

108. Nita DA, Mole SE, Minassian BA. Neuronal ceroid lipofuscino- ses. Epileptic Disord. 2016;1(18):73–88.  
109. Mole SE, Williams RE. Neuronal ceroid-lipofuscinoses – retired chapter, for historical reference only. In: 

Adam MP, Ardinger HH, Pagon RA, Wallace SE, Bean LJH, Stephens K, et al. GeneReviews [Internet]. Seattle, 
WA: University of Washington; 2013. [cited 2022 Apr 9]. Available from: 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1428/  

110. Moore SJ, Buckley DJ, MacMillan A, Marshall HD, Steele L, Ray PN, et al. The clinical and genetic 
epidemiology of neuronal ceroid lipofuscinosis in Newfoundland. Clin Genet. 2008;74:213–22.  

111. Santorelli FM, Garavaglia B, Cardona F, Nardocci N, Bernardina BD, Sartori S, et al. Molecular epidemiology of 
childhood neuronal ceroid-lipofuscinosis in Italy. Orphanet J Rare Dis. 2013;2(8):19.  

112. Specchio N, Bellusci M, Pietrafusa N, Trivisano M, de Palma L, Vigevano F. Photosensitivity is an early marker of 
neuronal ceroid lipofuscinosis type 2 disease. Epilepsia. 2017;58:1380–8.  

113. Schulz A, Ajayi T, Specchio N, de Los Reyes E, Gissen P, Ballon D, et al. Study of intraventricular cerliponase alfa 
for CLN2 dis- ease. N Engl J Med. 2018;17(378):1898–907.  



114. Boustany RM. Neurology of the neuronal ceroid-lipofuscinoses: late infantile and juvenile types. Am J Med Genet. 
1992;15(42): 533–5.  

115. Kitzmüller C, Haines RL, Codlin S, Cutler DF, Mole SE. A func- tion retained by the common mutant CLN3 protein 
is responsi- ble for the late onset of juvenile neuronal ceroid lipofuscinosis. Hum Mol Genet. 2008;15(17):303–12.  

116. Berkovic SF, Carpenter S, Andermann F, Andermann E, Wolfe LS. Kufs’ disease: a critical reappraisal. Brain. 
1988;111(Pt 1):27–62.  

117. Arsov T, Smith K, Damiano J, Franceschetti S, Canafoglia L, Bromhead C, et al. Kufs disease, the major adult form 
of neuro- nal ceroid lipofuscinosis, caused by mutations in CLN6. Am J Hum Genet. 2011;13(88):566–73.  

118. Tatum WO, Hirsch LJ, Gelfand MA, Acton EK, LaFrance WC, Duckrow RB, et al. Assessment of the predictive value 
of out- patient smartphone videos for diagnosis of epileptic seizures. JAMA Neurol. 2020;1(77):593–600.  

119. Steriade C, Britton J, Dale RC, Gadoth A, Irani SR, Linnoila J, et al. Acute symptomatic seizures secondary to 
autoimmune encephalitis and autoimmune-associated epilepsy: conceptual definitions. Epilepsia. 2020;61:1341–51.  

110. 120. Kotulska K, Kwiatkowski DJ, Curatolo P, Weschke B, Riney K, Jansen F, et al. Prevention of 
epilepsy in infants with tu- berous sclerosis complex in the EPISTOP trial. Ann Neurol. 2021;89:304–14.  

 

 

 

 

 


