
  الوجهية الجلدية القلب متلازمة

 
 

 : المقدمة

 

 

  الوجه وملامح ،(القلب)  القلب وخاصة الجسم، من كثيرة أجزاء على يؤثر اضطراب هي  الوجهية الجلدية القلب متلازمة
  ما وعادةً  الذهنية، والإعاقة  النمو تأخر  من أيضًا الحالة بهذه المصابون الأشخاص يعاني (. الجلدي) والشعر والجلد  ،(الوجه)

 .شديدة إلى معتدلة من تتراوح
 

  شيوعًا الأكثر القلب مشاكل تشمل . الوجهية الجلدية القلب متلازمةب المصابين  الأشخاص معظم   لدى القلب  عيوب تحدث
  بين وثقب ،(رئوي تضيق)  الرئتين إلى القلب  من الدم تدفق تعيق  التي  القلب صمامات  أحد  تشوهات الحالة بهذه المرتبطة
 القلب عضلة ويضعف يوسع الذي القلب أمراض من شكل . القلب في وثقب  ،(الأذيني الحاجز عيب) للقلب العلويتين  الغرفتين

 (. الضخامي القلب عضلة اعتلال)
 

  الصدغين، عند  يضيق الذي المرتفع الجبين هذه وتشمل. مميزة وجه بملامح أيضًا الوجهية الجلدية القلب متلازمة تتميز
  إلى تشير التي للعينين الخارجية والزوايا ،(البصري التباعد فرط) واسع نطاق على  المتباعدتين والعينين القصير، والأنف
  عام، بشكل. منخفضة وآذان الصغيرة، والذقن ،(الجفن تدلي )  المتدلية والجفون ،(الأسفل  إلى المائلة  الجفنية الشقوق) الأسفل
 ". الخشنة" بـ أحيانًا الوجه ملامح وتوصف وطويلًا، عريضًا الوجه يكون

 
 بشرة  من المصابين الأشخاص من العديد يعاني. تقريبًا  والجلدية القلبية بالمتلازمة  المصابين جميع لدى الجلد  تشوهات  تحدث
 والتي الشعري، التقرن تسمى جلدية وحالة والأخمصين؛ الراحتين تجعد  ؛(الوحمات)  الداكن اللون ذات الشامات. وخشنة جافة

  الدموية والأوعية القلب بمتلازمة المصابون الأشخاص يميل. والوجه والساقين الذراعين على صغيرة نتوءات ظهور تسبب
 .غائبة أو متناثرة وحواجب ورموش ومجعد وجاف رقيق شعر لديهم يكون أن إلى أيضًا
 في وصعوبات ،(التوتر نقص ) العضلات  ضعف من  الدموية والأوعية القلب  بمتلازمة المصابون الرضع يعاني ما عادةً 

  لهذا الإضافية السمات تشمل  أن  يمكن(. النمو في  الفشل) الطبيعي  بالمعدل الوزن واكتساب النمو في  وفشل التغذية،
 الرؤية، في ومشاكل القامة، وقصر ،(الرأس ضخامة) عادي غير بشكل الرأس حجم  كبر والبالغين الأطفال لدى الاضطراب

 .المرضية والنوبات
 

  أخريين، وراثيتين حالتين وأعراض علامات  مع كبير  بشكل الوجهية الجلدية القلب متلازمة وأعراض علامات تتداخل
  ذلك، ومع والأعراض؛ العلامات من محددة وأنماط الوراثية بأسبابها الثلاثة الحالات تتميز.  نونان ومتلازمة كوستيلو متلازمة

  كبير بشكل   تزيد  التي كوستيلو، متلازمة عكس على. الطفولة مرحلة في خاصة الحالات، هذه بين التمييز الصعب من  يكون قد 
 . الدموية والأوعية القلب  لمتلازمة رئيسية  سمة هو السرطان أن يبدو لا  بالسرطان، الشخص إصابة خطر من
 
 

 : الأنتشار

 
  300 إلى 200 بين ما   أن الباحثون ويقدر. حدوثها  يُعرف ولا جدًا نادرة حالة الوجهية الجلدية القلب متلازمة تعتبر

 . الحالة هذه من يعانون العالم أنحاء جميع  في شخص
 



 

 

 
 

 : الأسباب

 
  تعد . جينات عدة في( الطفرات باسم أيضًا   تعُرف) متغيرات بسبب الوجهية الجلدية القلب متلازمة تحدث أن يمكن

  15  إلى 10 وتنتج. الحالات جميع من بالمائة 80 إلى 75 تمثل حيث شيوعًا، الأكثر هي BRAF جين في المتغيرات

 من%  5 من  أقل. MAP2K2و  MAP2K1  المتشابهين، الجينين أحد  في متغيرات عن الحالات من أخرى بالمائة

 . KRAS جين في متغيرات عن ناجمة تكون الحالات

  الإشارات  لنقل معًا  تعمل التي البروتينات  لصنع تعليمات KRASو ،MAP2K2و  ،MAP2K1و ،BRAF جينات توفر

  ،RAS/MAPK مسار باسم المعروف هذا،  الكيميائية الإشارات مسار يعد . الخلية نواة إلى  الخلية  خارج من الكيميائية

  التي  العملية وهي الخلايا،( تكاثر) وانقسام نمو في التحكم على يساعد  فهو. الولادة قبل الطبيعي  للنمو ضروريًا 
 (.المبرمج الخلايا  موت) للخلايا  الذاتي والتدمير الخلايا،  وحركة ،(التمايز) محددة بوظائف للقيام الخلايا  بها  تنضج
 البروتين يكون الوجهية الجلدية القلب لمتلازمة المميزة السمات إلى الجينات هذه من  أي في المتغيرات تؤدي أن يمكن

  تتداخل. التطور أثناء بإحكام المنظمة  الكيميائية الإشارات يغير مما  النشاط، مفرط  المعدل الجين من المصنوع
  المتلازمة وأعراض علامات ظهور  إلى يؤدي مما   والأنسجة، الأعضاء من العديد  تطور مع المتغيرة الإشارات

 .والجلدية القلبية
  جين في محدد   متغير  لديهم ليس الوجهية الجلدية القلب متلازمة وأعراض علامات من يعانون الذين الأشخاص  بعض

BRAF، أو MAP2K1، أو MAP2K2، أو KRAS .بالفعل المصابين الأفراد   لدى يكون قد  الحالات، هذه  في  

  إشارات في المشاركة  الجينات  في متغيرات عن أيضًا  تنتج والتي نونان، متلازمة أو كوستيلو  متلازمة
RAS/MAPK .الكيميائية،  الإشارات مسار نفس من جزء كلها  الجينات هذه من المنتجة البروتينات 

.  مماثلة وأعراض علامات ذات حالات حدوث في المختلفة الجينات في المتغيرات تسبب سبب  تفسير في يساعد  مما 
  كوستيلو ومتلازمة  الدموية والأوعية القلب متلازمة  تشمل التي الصلة ذات الحالات  مجموعة تسمى ما  غالبًا 

 . RASopathies اعتلالات باسم نونان ومتلازمة

 
 الوجهية الجلدية القلب بمتلازمة المرتبطة الجينات حول المزيد  على تعرف

•       BRAF 

•     KRAS 

MAP2K    • 

• MAP2k2 
 

 :طريقة التوريث
 

  خلية كل في المتغير الجين من واحدة نسخة أن يعني مما  سائدة، بصفةتورث  الوجهية الجلدية القلب متلازمة تعتبر
 . الاضطراب هذا في للتسبب كافية

 
  من تاريخ لديهم ليس الذين  الأشخاص عند  وتحدث جديدة  جينية متغيرات عن عادة الوجهية الجلدية القلب متلازمة تنتج

 الوالدين أحد  من الحالة المصاب الشخص ورث عنها، المبلغ الحالات من قليل عدد  في. أسرهم في الاضطراب
 . المصابين

 



 ه المتلازمة:لهذ أخرى أسماء
 والجلد  والوجه القلب  متلازمة •
 

 : إضافية  وموارد معلومات

 
 الجينية الاختبارات معلومات

 https://www.ncbi.nlm.n) والجلد والوجه القلب متلازمة: الجينية الاختبارات سجل •
ih.gov/gtr/conditions/C1275081/ ) 

 والنادرة  الوراثية الأمراض معلومات مركز
 ( https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/9146/in dex)  والجلد والوجه القلب متلازمة •

 والمناصرة  المرضى دعم  موارد
 (/https://rarediseases.org) (NORD)  النادرة للاضطرابات الوطنية المنظمة •

 السريرية التجارب

• ClinicalTrials.gov 
(https://clinicaltrials.gov/search?cond=%22Cardiofaciocutaneous Syndrome%22) 

 OMIM من والأمراض الجينات كتالوج

 CFC1 (https://omim.org/entry/11515 0) ؛1 والجلد القلب متلازمة •

 PubMed على العلمية المقالات

• PubMed  

(https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=%28%28cardiofaciocutaneous+sy 
ndrome%5BTIAB%5D%29+OR+%28cardio-facio-cutaneous+syndrome%5BTIAB%5 

D%29 +OR+%28cfc +5%متلازمةBTIAB%5D%29%29+AND+english%5Bla%5D+A 
ND+human%5Bmh%5D+AND+%22last+1800+days%22%5Bdp%5D) 
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