
 متلازمة لي

Leigh syndrome 

 

 الوصف

 

متلازمة لي هي اضطراب عصبي حاد يظهر عادةً خلال السنة الأولى من الحياة. يتميز هذا المرض بتدهور  

متزايد في القدرات العقلية والحركية )التراجع النفسي الحركي( ويؤدي عادةً إلى الوفاة خلال عامين إلى ثلاثة 

التنفسي. في بعض الحالات النادرة، قد لا تظهر الأعراض حتى مرحلة البلوغ أو تتفاقم  أعوام بسبب الفشل 

 .ببطء

 

أول علامات متلازمة لي في مرحلة الطفولة المبكرة تشمل القيء والإسهال وصعوبة البلع )عسر البلع(، مما  

يؤدي إلى صعوبة في الأكل. غالبًا ما تؤدي هذه المشكلات إلى عدم القدرة على النمو واكتساب الوزن  

بالمعدل المتوقع )فشل النمو(. كما أن مشاكل العضلات والحركة شائعة جدًا في هذه المتلازمة، حيث يمكن أن 

يعاني المصابون من ضعف في توتر العضلات )نقص التوتر العضلي(، وتقلصات عضلية لا إرادية )خلل 

التوتر العضلي(، ومشاكل في الحركة والتوازن. كما أن فقدان الإحساس وضعف الأطراف )الاعتلال  

 .العصبي المحيطي( يمكن أن يجعل الحركة أكثر صعوبة

 

تشمل الأعراض الأخرى لمتلازمة لي ضعف أو شلل العضلات المسؤولة عن تحريك العينين )شلل العين(، 

وحركات العين السريعة اللاإرادية )الرأرأة(، أو تنكس الأعصاب التي تحمل المعلومات من العين إلى الدماغ  

)ضمور العصب البصري(. كما أن مشاكل التنفس الحادة شائعة، وقد تزداد سوءًا حتى تؤدي إلى فشل تنفسي  

حاد. بالإضافة إلى ذلك، قد يعاني بعض المصابين من اعتلال عضلة القلب التضخمي، حيث تصبح عضلة 

القلب سميكة مما يجعل من الصعب ضخ الدم بشكل طبيعي. كما يمكن أن يتراكم حمض اللاكتيك في الجسم، 

اغي الشوكيويظهر بمستويات زائدة في الدم والبول والسائل الدم . 

 

تنتج الأعراض والعلامات المميزة لمتلازمة لي جزئيًا عن ظهور بقع من الأنسجة التالفة )الآفات( في الدماغ.  

وتظهر عادةً في مناطق معينة من  يمكن الكشف عن هذه الآفات من خلال التصوير بالرنين المغناطيسي

الدماغ مثل العقد القاعدية )التي تتحكم في الحركة(، والمخيخ )الذي يتحكم في التوازن والتنسيق الحركي(،  

وجذع الدماغ )الذي يربط الدماغ بالحبل الشوكي ويتحكم في الوظائف الأساسية مثل البلع والتنفس(. غالبًا ما 

تترافق هذه الآفات مع فقدان غلاف الميالين حول الأعصاب )إزالة الميالين(، مما يقلل من قدرة الأعصاب  

 .على تحفيز العضلات أو نقل المعلومات الحسية من الجسم إلى الدماغ

 



 

 

 مدى انتشار المرض

 

مولود جديد. وتكون أكثر شيوعًا في بعض المناطق،  40,000من كل  1تؤثر متلازمة لي على ما لا يقل عن 

لاك سانت جان في كيبيك، كندا،  -مولود جديد في منطقة ساغينيه 2,000من كل  1حيث تحدث في حوالي 

شخص في جزر فارو 1,700من كل  1وفي حوالي  . 

 

 

 الأسباب

 

  .جينًا مختلفًا 110تحدث متلازمة لي بسبب طفرات جينية تؤثر على أكثر من 

 النووي   DNA) للنواةيقع معظم هذه الجينات داخل الحمض النووي 

  ،(mtDNA)في حين يوجد بعضها في الحمض النووي للميتوكوندريا

 

متخصصة داخل الخلية مسؤولة عن إنتاج الطاقة بكفاءة  تعضوياوهي    

تعمل هذه المجمعات معًا لتحويل الطاقة من الطعام إلى شكل يمكن أن تستخدمه الخلايا، وهو أدينوسين ثلاثي  

 (ATP) الفوسفات

 

  (NADH: ubiquinone oxidoreductase) الطفرات التي تؤثر على المجمع الأول

 هي السبب الأكثر شيوعًا لمتلازمة لي، حيث تمثل حوالي ثلث الحالات 

 

 

 

Cytochrome c oxidase أو COX) 

% من الحالات، وغالباً ما يكون الجين15مسؤولة عن حوالي  الطفرات التي تؤثر على المجمع الرابع  

SURF1 هو المت ثر. 



 

 

يؤدي ضعف الفسفرة الت كسدية إلى موت الخلايا بسبب نقص الطاقة، مما يؤثر بشكل خاص على الأنسجة 

طاقة كبيرة، مثل الدماغ والعضلات والقلب. يتسبب موت الخلايا في الدماغ في ظهور الآفات التي تحتاج إلى 

 .المميزة لمتلازمة لي، مما يؤدي إلى الأعراض العصبية المصاحبة

 

 

 طريقة الوراثة

 

 :يمكن أن تنتقل متلازمة لي بعدة طرق وراثية مختلفة

 

    (Autosomal Recessive) الوراثة الجسدية المتنحية .1

 

 .( من الجين المسؤول، واحدة من كل والدطفرتينتحدث عندما يرث الطفل نسختين متغيرتين )

 

 .هذا هو النمط الأكثر شيوعًا للوراثة في متلازمة لي

 

 

 

 (Mitochondrial Inheritance) الميتوكوندرياالوراثة  .2

 

 .، الذي يُورث فقط من الأم(mtDNA) للميتوكوندرياتحدث عندما تكون الطفرة في الحمض النووي 

 

 يمكن أن يكون لدى بعض الأفراد مزيج من الحمض النووي الطبيعي والمتغير في خلاياهم

(heteroplasmy)مما يؤثر على شدة الأعراض ،. 

MT-ATP6 

الطاقةوهو مسؤول عن تكوين جزء من المجمع الخامس، مما يمنع إنتاج   



 

 

 

 X (X-linked Recessive Inheritance) الوراثة المرتبطة بالكروموسوم .3

 

، مما يجعل الذكور أكثر عرضة للإصابة  X الحالات النادرة، تنتقل المتلازمة عبر كروموسومفي بعض 

 .واحد فقط X بالمرض لأن لديهم كروموسوم

 

 

 

 (De Novo Mutations) الطفرات العشوائية .4

 

 .في بعض الأحيان، تحدث الطفرات بشكل عشوائي دون تاريخ عائلي للإصابة بالمرض

 

 

 

للمرضأسماء أخرى   

 

تحت الحاد في الرضع  يالنخوراعتلال الدماغ   

 

تحت الحاد لدى البالغين يالنخوراعتلال الدماغ   

 

 مرض لي 

 

الميتوكوندريا متلازمة لي   

 



تحت الحاد  يالنخوراعتلال الدماغ   

 

 معلومات حول الفحوصات الجينية
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