
 مرض تاي ساكس 

Tay-Sachs disease 

 

 المقدمة:

 
  في( العصبية الخلايا) العصبية الخلايا موت عن  ناجمة عصبية  بمشاكل يتميز نادر  وراثي  اضطراب هو  ساكس تاي مرض

 (. المركزي العصبي الجهاز ) الشوكي والحبل الدماغ 

 

  ما  عادةً .  الحياة  من مبكر وقت في  يظهر  الطفولي، ساكس  تاي  مرض باسم  المعروف ساكس، تاي  لمرض  شيوعًا الأكثر الشكل

  يتباطأ  الوقت، هذا خلال. أشهر 6 إلى  3 من  العمر من  يبلغوا حتى طبيعي بشكل الاضطراب بهذا المصابون الرضع يتطور

  فقدان  في ويبدأون الطبيعية النمو معالم  تحقيق  عن  المتأثرون الأطفال يتوقف . للحركة المستخدمة العضلات وتضعف نموهم 

  فيه مبالغ مفاجئ  فعل برد  الحالة هذه من يعانون  الذين الأطفال يصاب . والزحف والجلوس  التقلب مثل سابقًا المكتسبة المهارات

  هزات ) إرادية لا  عضلية  تشنجات من ساكس  تاي  بمرض المصابون  الأطفال  يعاني المرض، تقدم  مع. العالية الضوضاء  تجاه

  وجود   الاضطراب هذا سمات  من . الذهنية والإعاقة  والسمع،  الرؤية وفقدان  ،(البلع عسر) البلع في وصعوبة   ونوبات، ،(عضلية

  المصابون  الأطفال يعيش ما عادةً . العين فحص طريق   عن تحديده يتم  والذي  الكرزية، الحمراء  البقعة يسمى العين في شذوذ 

 . فقط  المبكرة  الطفولة مرحلة  في  الطفولي ساكس  تاي بمرض
 

  علامات تظهر  أن يمكن. نادران الظهور،  ومتأخر الأحداث مرض  باسم  المعروفان ساكس،  تاي مرض من  آخران شكلان هناك

  مرحلة  في  المتأخر ساكس  تاي مرض سمات  تظهر ما عادةً . المراهقة  مرحلة  وأواخر  سنوات  5 سن  بين اليافع  الشكل وأعراض

  وأكثر  اعتدالًا  أكثر وأعراض علامات الحالة  من الأشكال هذه من  أي من يعانون الذين الأشخاص  لدى يكون  ما عادة . البلوغ 

  تاي مرض أو  الطفولة  مرحلة في  ساكس تاي  لمرض  المميزة السمات تشمل. الطفولي  الشكل  من يعانون الذين أولئك من تنوعًا

  هذه  تختلف. نفسية وأعراض النطق،  في  ومشاكل ، (ترنح) العضلي التنسيق وفقدان  العضلات، ضعف  ظهور   المتأخر ساكس

 . ساكس تاي مرض من متأخرة  أشكال من يعانون  الذين الأشخاص بين كبير بشكل والأعراض العلامات

 

 الأنتشار :

 
تسبب هذا المرض  مرض تاي ساكس نادر جداً بين عامة السكان. توجد المتغيرات الجينية )المعروفة أيضًا باسم الطفرات( التي 

بشكل متكرر في الأشخاص ذوي التراث اليهودي الأشكنازي )أوروبا الشرقية والوسطى( أكثر من أولئك الذين لديهم خلفيات 

أخرى. ومع ذلك، فإن زيادة جهود التعليم والاختبارات الجينية في هذه المجتمعات المعرضة للخطر قد أدت إلى تقليل حدوث  

 السكان. هذه الحالة بين هؤلاء 

تعد المتغيرات المسؤولة عن هذا المرض أكثر شيوعاً أيضًا في بعض المجتمعات الفرنسية الكندية في كيبيك، ومجتمع الأميش  
 القديم في بنسلفانيا، وسكان الكاجون في لويزيانا. 

 

 

 الأسباب: 

 
تعليمات لتكوين جزء واحد )وحدة ألفا( من إنزيم   HEXAتسبب مرض تاي ساكس. يوفر جين   HEXAالمتغيرات في جين 

يسمى بيتا هيكسوزامينيداز أ. يقع بيتا هيكسوسامينيداز أ في الليزوزومات، وهي هياكل في الخلايا تعمل على تفكيك المواد 

على تحطيم مادة دهنية تسمى   Aالسامة وتعمل كمراكز لإعادة التدوير. داخل الليزوزومات، يساعد بيتا هيكسوزامينيداز 

GM2  .غانغليوزيد الموجودة في أغشية الخلايا 

 

غانغليوزيد. ونتيجة لذلك، يتراكم   GM2على تحطيم  Aعلى قدرة إنزيم بيتا هيكسوزامينيداز  HEXAتؤثر متغيرات جين  

GM2   غانغليوزيد إلى مستويات سامة، وخاصة في الخلايا العصبية في الجهاز العصبي المركزي. يؤدي الضرر الناجم عن



غانغليوزيد إلى خلل وظيفي لهذه الخلايا العصبية وموتها في نهاية المطاف، مما يسبب علامات وأعراض مرض   GM2تراكم 

 تاي ساكس. 

 

التي تقضي على بيتا هيكسوزامينيداز بيتا أو تقللها بشدة إلى الشكل الطفولي   HEXAمن المحتمل أن تؤدي متغيرات جين  

 لمرض تاي ساكس، والمتغيرات التي تسمح ببعض نشاط الإنزيم المتبقي تميل إلى التسبب في الشكل اليافع أو المتأخر للحالة. 
غانغليوزيد، يشُار إلى هذه الحالة   GM2نظرًا لأن مرض تاي ساكس يضعف وظيفة الإنزيم الليزوزومي وينطوي على تراكم  

 GM2-gangliosidosisأحيانًا باسم اضطراب تخزين الليزوزومية أو داء 

 

 : التوريث
 

  الفرد  والدا يحمل. متغيرات لهما خلية  كل في  الجين نسختي كلا أن  يعني مما متنحي، جسمي بنمط الحالة  هذه توريث يتم 

 . الحالة وأعراض علامات عليهما تظهر  لا  لكن  المتغير، الجين من واحدة  نسخة  متنحية جسمية وراثية  بحالة  المصاب

 

 أسماء أخرى لهذا المرض: 
 
 المتغير GM2 الدرنية  العقدة داء• 

 1 النوع  ،GM2 العقدية داء •

 عشري  سداسي نقص •

 أ الهيكسوسامينيداز نقص •

 (ب البديل) هيكسوزامينيداز ألفا الفرعية الوحدة  نقص •

 ساكس  تاي  السفنجولية، الشحميات داء •

 المستدامة التنمية دائرة •

 

 :إضافية وموارد معلومات
 

 الجينية الاختبارات معلومات

 

 (/https://www.ncbi.nlm.nih.gov/gtr/con ditions/C0039373) ساكس تاي  مرض : الجينية الاختبارات سجل •
 والنادرة  الوراثية الأمراض معلومات مركز

 

 (https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/7737/index) ساكس  تاي مرض •

 والمناصرة  المرضى  دعم  موارد 

 

 (/https://rarediseases.org) (NORD) النادرة للاضطرابات الوطنية المنظمة •

 السريرية  التجارب

 

• ClinicalTrials.gov (https://clinicaltrials.gov/search?cond=%22Tay-Sachs Disease%2 2) 

 OMIM من  والأمراض الجينات كتالوج

 
 TSD (https://omim.org/entry/272800).  ساكس  تاي مرض •

 PubMed على العلمية المقالات

 

• PubMed (https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=%28Tay-Sachs+Disease%5BMAJ 

R%5D%29+AND+%28Tay-Sachs+disease%5BTIAB%5D%29+AND +5%الإنجليزيةBla 

%5D+AND+5%إنسانBmh%5D+AND+%22last+1440+days%22%5Bdp%5D) 
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