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 ممخّص  
 

كىي مرادؼ لمتلازمة      Kenny Caffey Syndromeكافي –لقد قمنا بتسجيؿ حالتيف مف متلازمة كيني 
( في HRDتشكىات في الشكؿ= -نقص النمك-) قصكر جارات الدرؽ   كمتلازمة  Sanjad- Sakatiسقطي  -سنجد 

( سنة  مف 48سنة, ك بنت ) (47.حيث كانت الحالتاف  لصبي عمره  ) سكريا -مشفى الأسد الجامعي  باللاذقية
 –العائمة نفسيا, لا تكجد قرابة بيف الكالديف, ك كلا الحالتيف تظاىرتا باختلاجات ناجمة عف نقص كالسيكـ الدـ الشديد 

 اضطرابات عينية . – ك الرأس  , تغيرات شكمية بالكجو –تأخر في النمك 
 كتكمسات كمكية . ,PTHكلا الطفميف لديو نقص شديد في عيار ىرمكف جارات الدرؽ 

الاستقصاء العائمي لـ يظير أية اصابة سابقة بيذه  المتلازمة . لـ يجر الاختبار الجيني لكمتا الحالتيف لعدـ 
 كجكد تسييلات مخبرية. 

 .إف أم طفؿ لديو نقص كالسيكـ الدـ مع ملامح كصفية في الكجو, يجب أف يثير الشبية بيذه المتلازمة 
 

 

  .متلازمة كيني كافي   –تغيرات بشكؿ الكجو  –نقص نمك –اختلاجات–: نقص نشاط الدرؽالكممات المفتاحية
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  ABSTRACT    

 

We are reporting two cases with Kenny Caffey Syndrome (HRD or Sanjad Sakati 

syndrome) from AL-ASSAD University Hospital in Lattakia, Syria. They are one 14-year 

boy and one 15 year girl into one family; their parents are not consanguineous. Both cases 

are presented with severe hypocalcemic seizures, growth retardation, dysmorphic features, 

and Occular abnormality. Both of them have low parathyroid hormone and renal 

nephrocalcinosis. Genetic test was not done in both of them because lack of facilities. 

Any child with hypocalcemia who has typical facial features should raise a suspicion 

of this syndrome.      
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 مقدمة: 
امتصاص الكالسيكـ  إعادةالتي تنظـ بدكرىا آليات  ,طة طرؽ غدية معقدةاينظـ تركيز الكالسيكـ في الدـ  بكس

الأساس في ىذا  .تحريؾ الكالسيكـ مف العظـ كأيضا الأمعاءمف الرشاحة الكبية الكمكية , امتصاص الكالسيكـ مف 
 ]4[.(ParaThyroid Hormon )(PTH)التنظيـ الغدم ىك ىرمكنات جارات الدرؽ 

مع التركيز الخارج الخمكم  يان تتناسب عكس اتقيالدر  اتإف إفراز ىرمكف جارات الدرؽ مف الخلايا الغدية لجار 
لمكالسيكـ الشاردم في المصؿ , حيث يمارس تأثيره المنظـ لإفراز اليرمكف عف طريؽ مستقبؿ خاص متحسس 

كالمكجكد بكثرة عمى الغشاء البلاسمي لخلايا غدد جارات الدرؽ ك   CSR(Calcium sensor receptor)لمكالسيكـ 
 ]5[أيضا خلايا المب الكمكم.

 فكسفكر الدـ الناجميف عف قصكر في إفراز أك ارتفاعجارات الدرؽ بنقص كالسيكـ المصؿ ك  يتميز قصكر
 نقص في عمؿ ىرمكف جارات الدرؽ.

 .syndromeكفي سياؽ تناذر سريرم ,   isolatedيمكف تصنيؼ قصكر جارات الدرؽ إلى قصكر معزكؿ
 .متعددة كفي عدة اضطرابات لمتطكر قصكر جارات الدرؽ ىك عرض ثابت كشائع في متلازمات كراثية إف

المترافؽ مع تأخر في النمك   congenital hypoparathyroidismجارات الدرؽ الخمقي   إف نقص نشاط
خاصة لدل الشعكب  الأكسطكتخمؼ عقمي ك اختلاجات كتشكىات في الشكؿ قد سجمت عند أطفاؿ في منطقة الشرؽ 

 سقطي -قارب ,عرفت أكلا بمتلازمة سنجدلأا سر ذات التزاكج الشائع بيفلأكالتجمعات كا
 (sanjad-sakti syndrome)  إف ىذه المتلازمة ىي عبارة عف اضطراب خمقي  3] [كسط .لأأك متلازمة الشرؽ ا

كتتميز بكجكد نقص خمقي في نشاط جارات الدرؽ   autosome recessiveنادر ينتقؿ بصفة جسمية مقيكرة 
Hypoparathyroidism   مترافؽ مع نقص في النمكGrowth Retardation   كتشكىات في الشكؿ كالكجو

Dysmorphisme  نؼ المدبب لأالتي تشمؿ ا beaked nose ف الغائرة ك كالعيdeep seated eyes   كصغر الفؾ
Micrognathia  كتراجعوretrognathia شفاه رقيقة ,thin lipذف كتكضعيا , صغر في حجـ لأكتشكىات بشكؿ ا

 ,شديد إلىمف متكسط الشدة   Mental Retardationمع درجات متفاكتة مف التخمؼ العقمي Microcephaly سأالر 
 مع صغر حجـ اليديف كالقدميف .  short stature كقصر القامة
 إفشيكعا ليذه المتلازمة  كيمكف  الأكثرىي أحد العلامات   seizures الأنكاعالاختلاجات مف مختمؼ  إف

 . الأطفاؿتككف السبب الرئيسي لمكفاة عند ىؤلاء 
العلامات السابقة فاف اضطراب استقلاب الكالسيكـ / الفكسفكر مف العلامات الكثيرة الحدكث في  إلى بالإضافة

 حيف أف اضطراب المناعة الخمكية ممكنة الحدكث أحيانا .
حيث سجؿ حدكثيا  4>>4يائي في عاـ (, كثبتت بتقرير ن6);;>4في عاـ  الإصاباتىذه  أكلىلقد سجمت 

 ]7[.الأكسطلدل شعكب الشرؽ  حصرا

 
 أىمية البحث وأىدافو: 

إف ىدؼ الدراسة ىك الحث عمى التشخيص المبكر السريرم ليذه المتلازمة المقيكرة كالنادرة , كالتداخؿ علاجيا 
نقاصكبشكؿ مبكر لمكقاية مف الاختلاجات كالعقابيؿ   معدؿ الكفيات عند ىؤلاء المرضى . كا 

 .  كأخرلكبيف منطقة  كآخركنظرا لكجكد تفاكت في المظاىر السريرية ليذه المتلازمة بيف بمد 
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 في منطقة الساحؿ السكرم تحديدا. كأيضا .بمدنافي نحدد الصكرة السريرية ليذه المتلازمة  إفأردنا فقد 
المكرث  أفكبما  ,التشخيص لتأكيديؽ البيكلكجيا الجزئية ىامة جدا كنظرا لككف الدراسة الجينية الكراثية عف طر 

قد أمكف تحديده كىذا يساعد في الكقاية مف ىذه المتلازمة بكضع  الأكسطالمسؤكؿ عف ىذه المتلازمة في منطقة الشرؽ 
محامؿ كبالتالي التشخيص داخؿ الرحـ عف طريؽ الدراسة الجينية بكاسطة البيكلكجية الجزيئية لمسائؿ الامينكسي ل

 التشخيص قبؿ الكلادة. 
البيكلكجية الجزيئية في تشخيص  أىميةكنظرا لعدـ كجكد ىذه التسييلات في الدراسة الجينية أردنا  الحث  عمى 

 النكع مف الدراسات الجينية. ليذا الإمكانياتكضركرة تكفر ك انتشار  الإمراض
 
 البحث ومواده : طرائق

 عينة البحث:
( كأنثىشممت ىذه الدراسة عائمة كاحدة مككنة مف أبكيف لا تكجد قرابة بينيما كأربعة أطفاؿ اثناف منيـ ) ذكر 

نكب  الجامعي باللاذقية مرات عديدة خصكصا الذكر باختلاجات معممة ك الأسد(, قبمكا في مستشفى  4الشكؿ رقـ ) 
 ـ . ناجمة عف انخفاض كالسيكـ الد أسبكعيففقد كعي تتكرر كؿ 

 
  
 

  
 
 

 و طفمين ذكر و أنثى مصابين( ,بدون قرابة ,( يبين شجرة العائمة المصابة)أبوين سميمين2الشكل رقم )
 

 Case - 1الحالة الأولى :
مف الحمؿ بعد  74حيث كلد في الأسبكع  الأصؿسنة كىك الطفؿ الثالث للأسرة السكرية  47الطفؿ أ.ع كعمره 

 حمؿ ككلادة لا تحمؿ أية حكادث غير طبيعية .
الكجو  أكسـ دكف ملاحظة الأىؿ أية اضطرابات في الشكؿ  >7غ كطكلو 6411عند الكلادة كاف كزف الطفؿ 

 عند الكلادة .
رر كفقد لمكعي لعدة المشفى بعد قصة سقكط متك إلىبدأت قصة المريض في عمر السنة تقريبا حيث أسعؼ 

دقائؽ, مترافقا مع تشنج معمـ كشحكب . شخص حينيا لممريض نكبات اختلاج حركرم كعكلج بالصادات كخافضات 
الحرارة لعدة سنكات كمع استمرار نكبات الاختلاج كفقد الكعي تـ كضع تشخيص نكبات صرعية رغـ أف تخطيط الدماغ 

ة , كأعطي المريض مضادات الصرع  , حيث لاحظت الأـ حدكث لكجكد مكجات صرعي إشارةلعدة مرات لـ يظير 
نكبة الاختلاج بعد فترة كجيزة مف تناكؿ مضادات الصرع " تداخؿ الدكاء مع استقلاب الكالسيكـ " حيث أكقؼ الدكاء بعد 

   فترة .
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كغ  69سنة ) كزنو  47نو في عمر إفي  النمك لدل الطفؿ حيث  أظير الفحص السريرم لممريض: تأخر
 سـ( . ;8 الرأسسـ كمحيط  465كطكلو 

تشكىات في شكؿ الكجو كصغر حجـ الرأس مع عيكف غائرة ك أنؼ مدبب ك أذنيف كبيرتيف ذات  أيضاكاظير 
 (.4تكضع منخفض.كما في الشكؿ رقـ )

ي كتراجعو كغياب لبعض يلاحظ عند الطفؿ كجكد كجو غير معبر مع جبية بارزة ك صغر حجـ الفؾ السفم
نو في الصؼ الخامس إ, المريض حاضر كمتجاكب لكف لكحظ تدني في مستكل الذكاء قياسا لعمره حيث  الأسناف
 سنة . أيضا يشكك مف تدني حدة البصر لدل مشاىدة التمفاز . 47كعمره  الابتدائي

علامة  أيضا, ك ايجابية بكلا الجانبيف   Chvostekالفحص العصبي أظير أف علامة شفكستيؾ
 بقية الفحكص فكانت ضمف الحدكد الطبيعية . أما,   Trossaeuتركسك

ممغ/دؿ( كارتفاع شديد في فكسفكر المصؿ  8,5ك أظيرت الاختبارات كجكد نقص شديد في كالسيكـ المصؿ ) 
 ممغ / دؿ( كانخفاض شديد في عيار ىرمكف جارات الدرؽ . 2,10)

 الدـ كانت ضمف الحدكد الطبيعية . ألبكميفي المصؿ كمغنزيكـ المصؿ ك الفكسفاتاز القمكية ف إفعمى حيف 

 

 
 سنة 25( يبين ملامح وصفات الطفل الذكر بعمر 2الشكل رقم:) 

  Case -2الحالة الثانية :
أحيانا  بطنيوسنة , قبمت في المشفى مرات عديدة بنكب أختلاجية معممة مع إقياءات ك آلاـ  48مة ق . ع فالط

 .خاصة عمى مستكل الطرفيف السفمييف. مع شعكر بالخدر كالتنميؿ حكؿ الفـ كمعص عضمي  أخرلكحرارة أحيانا 
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شخص لممريضة في عمر الخمس سنكات اختلاجات حركرية كأعطيت الصادات الحيكية ك خافضات الحرارة . 
 المتكسط كعكلجت بالككلشسيف . الأبيضالبطنية كالاقياءات شخص ليا حمى البحر  كالآلاـكبعدىا كنتيجة تكاتر النكب 

 ثـ شخص ليا في عمر العشر سنكات داء الصرع ك أعطيت مضادات الصرع .
لـ تحمؿ كؿ ىذه المعالجات لمطفمة الكقاية مف النكب الاختلاجية التي كانت بمعدؿ نكبة كاحدة اك أكثر في 

 تر النكب عند الذكر .الشير مع أكثرية في تكا
سعافية مف النكب الاختلاجية كنقص شديد في إفي كؿ مرة كانت تنقؿ فييا المريضة الى المشفى بحالة 

, كانت تعطى غمكككنات الكالسيكـ كريديا مع ديازيباـ لمسيطرة عمى الأعراض.  الكالسيكـ
رأس شكىات في الشكؿ كالكجو  )قامة كتك أظير الفحص السريرم لمطفمة علامات تأخر في النمك ك قصر ال

 صغير ك أنؼ مدبب كعيكف غائرة كصغر في حجـ اليديف كالقدميف ( 
 افي فكسفكر الدـ ك انخفاض اشديد ايضا نقصا شديدا في كالسيكـ الدـ كارتفاعأالفحكص المخبرية أظيرت 

ضمف الحدكد  كانت بكميف المصؿفي ىرمكف جارات الدرؽ عمى حيف أف الفكسفاتاز القمكية كىرمكنات الدرؽ كأل اشديد
 الطبيعية .

التشخيص في كلا الحالتيف كاف قصكر خمقي في جارات الدرؽ مع نقص شديد في كالسيكـ الدـ مترافؽ مع 
 اختلاجات معممة ناجمة عف نقص شديد في كمس الدـ .

 لقد أجريت لكمتا الحالتيف استقصاءات مخبرية كشعاعية لتأكيد التشخيص .
لمسكابؽ المرضية العائمية لثلاث أجياؿ لمعائمة كتضمنت الدراسة: كجكد ام قرابة بيف الزكجيف , كجكد أجريت دراسة  (4

 أم أعراض سريرية مشابية لدل أفراد العائمة , كجكد حالات كفيات لمعائمة في سف الطفكلة .

 ,الشكمية كفحص سريرم دقيؽ شمؿ التغيرات ,أجرم لممريضيف فحص سريرم مفصؿ تضمف القصة السريرية (5
 الرأسكتغيرات الكجو, كدراسة اضطراب النمك كقصر القامة عند الطفميف عف طريؽ قياس الطكؿ كالكزف كمحيط 

 كمقارنتيا مع منحنيات النمك القياسية العالمية .

أجريت لمطفميف استقصاءات مخبرية تتضمف عيار كمس كفكسفكر الدـ , مغنزيكـ الدـ , بركتينات الدـ , ألبكميف  (6
 الدـ , كرياتنيف المصؿ , البكلة الدمكية كالفكسفاتاز القمكية, ك قياس غازات الدـ. 

-25)فيتاميف د ىيدرككسي  58كعيار   PTHالاستقصاءات اليرمكنية شممت معايرة ىرمكف جارات الدرؽ   (7

Hydroxy vitamin –D)   بكاسطة تقنيةRadio Immuno Assay    (RIA) 

مكاج فكؽ الصكتية لمبطف كالجياز البكلي , صكرة جرم لمطفميف تصكير بالأأالاستقصاءات الشعاعية : حيث  (8
ير طبقي يضا تصك أطراؼ السفمية الطكيمة, ك كعظاـ الأ ,بسيطة لمصدر, تصكير شعاعي بسيط لعظاـ القدميف

 محكرم لمدماغ .

 .EEGكتخطيط دماغ كيربائي  ECGاستقصاءات أخرل شممت تخطيط قمب كيربائي   (9

 لـ تجرَ الدراسة الجينية الكراثية بكاسطة البيكلكجية الجزيئية لعدـ تكفر التسييلات اللازمة (:

  أجرم لممريض استشارة عينية مع فحص كامؿ لمعيف كاستشارة اذنية مع فحص كامؿ لمسمع. (;

 
 

 النتائج والمناقشة:
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 : RESULTS  :النتائج
 يشككاف مف نكبات متكررة اختلاجية ناجمة عف نقص كالسيكـ الدـ . أنثىطفلاف مف عائمة كاحدة , ذكر ك 

لقد أظيرت نتيجة الاستقصاء العائمي أنو لا تكجد قرابة بيف الكالديف أك الجديف , كلـ نجد لدل أم مف بقية  
 أية أعراض أك علامات مشابية. الأكلىأفراد الأسرة أك الأقرباء مف الدرجة 

كلا الطفميف قبلا في المشفى لعدة مرات بسبب اختلاجات معممة ناجمة عف نقص الكالسيكـ كارتفاع شديد في 
 فكسفكر الدـ مع انخفاض في عيار ىرمكف جارات الدرؽ. 

كما ىك  كالأطراؼمع تشكىات في الشكؿ تطاؿ الكجو  ك علامات   ان كأظير الفحص السريرم الكامؿ أعراض
 ( :  4مكضح بالجدكؿ رقـ ) 

 ( يبين الأعراض و العلامات السريرية لكلا الطفمين:  2جدول رقم )  ال
 الحالة الثانية الحالة الأكلى الأعراض كالعلامات السريرية

 + - الرأسصغر في حجـ 
 + + العيناف الغائرتاف مع خكص
 + + الأنؼانؼ مدبب كانخفاض جسر 

 + + صغر كتراجع الفؾ السفمي مع غياب لعدة أسناف
 + + اختلاجات كفقد كعي كتكزز

 ± + قصر القامة
 + + رقة ثخانة الشفاه كغياب في الأسناف
 - + ثخانة الأذف كتكضعيا المنخفض

 - + التخمؼ العقمي
إف قياس طكؿ المريض ككزنو ك محيط الرأس قد أظير أف كلا الطفميف لديو نقص في المقاييس مقارنة مع 

نقص نمك عند ىذيف الطفميف كما ىك مكضح في ىذا  إلىك ىذا ما يشير  ,للأطفاؿ في ىذا السفالمقاييس العالمية 
 ( :  5الجدكؿ رقـ )  

 (  يبين مقاييس النمو عند كلا الطفمين:  3جدول رقم )  ال
 الحالة الثانية الحالة الأكلى مقاييس النمك

 سـ 478 سـ 471 الطكؿ
 كغ 69 كغ ;6 الكزف

 سـ 87 سـ ;8 محيط الرأس
 

 أما بقية الفحص السريرم فكاف ضمف الحدكد الطبيعية .
 9,5ممغ / دؿ .  >,8إف الاستقصاءات المخبرية قد أظيرت انخفاضا شديدا في كالسيكـ الدـ عند الحالتيف ) 

 دؿ ( عمى التكالي. \ممغ 
في عيار ىرمكف جارات  اشديد ا( مغ /دؿ عمى التكالي كانخفاض ;,>ك  41,5كارتفاعا في فكسفكر الدـ ) 

بيككغراـ / مؿ لمحالة الثانية. كما ىك مبيف في الجدكؿ  5, 7ك   الأكلىبيككغراـ /مؿ لمحالة 4, :5الدرؽ في المصؿ 
 (.  3رقـ ) 

 ( يظير نتائج الأستقصاءات المخبرية لكلا الطفمين: 3جدول رقم )  ال
 القيـ الطبيعية الحالة الثانية الأكلىالحالة  الاستقصاءات المخبرية
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 /ليتر    *  >.41-7.4 5.; 4.> تعداد الكريات البيض
 غ/دؿ 48-45 41.5 8.> الييمكغمكبيف
 % 76-64 %8.:5 %59.7 الييماتككريت
 ميكرك ليتر    781-481 5;5 659 الصفيحات
 ممغ/دؿ 41.7-7.; 9.5 :8.8 كالسيكـ الدـ
 ممغ/دؿ 7.8-5.8 9.> :.41 فكسفكر الدـ
 ممغ/دؿ 5.9-:.4 5.6 :.5 مغنيزيكـ الدـ
 غ/ؿ ;.7-6.8 6.88 6.74 البكميف الدـ

 كحدة/ؿ 459-;6 568 545 الفكسفاتاز القمكية
 ممغ/دؿ 4.5-1.8 >.1 4.6 كرياتينيف الدـ
 ممغ/دؿ 54-: :6 84.1 البكلة الدمكية

ساعة كمعايرة كمس البكؿ كفكسفكر البكؿ ك بركتيف البكؿ كتحديد حجـ البكؿ  57كأجرم لمحالتيف جمع بكؿ 
 (. 4كما ىك مكضح في الجدكؿ رقـ )   أيضا

 ساعة: 35( يبين نتائج معايرة الكمس, الفوسفور, البروتين, و حجم البول في بول   4جدول رقم ) ال
 القيـ الطبيعية الحالة الثانية الأكلىالحالة  ساعة 57المعايرة في بكؿ 
 ساعة57مغ/بكؿ  611-81 9>5 678 57كمس بكؿ 
 ممغ4611-711 ;:5 576 ساعة 57فكسفكر بكؿ 
 ساعة 57ممغ / بكؿ  481> 445 ;: ساعة 57بركتيف بكؿ 
 ساعة57مكغ/بكؿ 411<  مؿ4581 مؿ4811 الحجـ

 
ك ذلؾ لنفي أم  اضطراب في التكازف الحمضي القمكم لممريض )حماض ك أجرم  لمحالتيف قياس لغازات الدـ 

 . (  8التركيز الشاردم لكالسيكـ الدـ كما في الجدكؿ رقـ ) فيأك قلاء ( يمكف أف تؤثر 
 ( يبين قياس غازات الدم لكلا الحالتين: 6جدول رقم )ال

 الحالة الثانية الأكلىالحالة  المعايير
PH 7.42 7.40 

PCO2 34.3 32.6 
PO2 86 81 

HCO3 22.3 25.6 
SO2 96% 97% 

 
 Hydroxy- 25 د –كمستقمبات فيتاميف  PTHكلقد أجريت معايرة ىرمكنية لكؿ مف ىرمكف جارات الدرؽ 

vitamin D في العيار المناعي ليرمكف جارات الدرؽ عند الطفميف بينما  الكلا الحالتيف كالتي أظيرت انخفاضا شديد
 (.  9, ك الككرتيزكؿ الصباحي. كما في الجدكؿ رقـ ) TSHد طبيعية , ك أيضا –كانت مستقمبات فيتاميف 

 
 ( يبين نتائج المعايرة اليرمونية لكلا الطفمين:  7جدول رقم ) ال

 القيـ الطبيعية الثانية الحالة الأكلىالحالة  عيار اليرمكنات في الدـ
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 بيكك غراـ / مؿ 98-48 5.7 :4.5 ىرمكف جارات الدرؽ
 نانك غراـ/مؿ 65- 51 56.4 :.;4 د–ىيدرككسي فيتاميف  -58عيار 

TSH 4.9 4.5 1.6-7.5 كحدة / ؿ 
 57-7.8 7.; 8.5 ككرتيزكؿ الدـ الصباحي

نظـ نتيجة الانخفاض الشديد في  اضطرابجرم لكلا الطفميف تخطيط قمب كيربائي حيث أظير كجكد أك قد 
 ( .5كما ىك الشكؿ رقـ ))  QTكمس الدـ )تطاكؿ في الكصمة

 

 
 

 QT( يظير مخطط القمب الكيربائي لمحالة الأولى مع تطاول الوصمة 3الشكل رقم )
كنتيجة لمنكب الاختلاجية المتكررة كضع تشخيص الصرع في أحد مراحؿ المرض عند الطفميف كلـ يثبت اطلاقا 

 .EEGبتخطيط الدماغ الكيربائي 
مكجات الفا ضمف الحدكد الطبيعية ك كاف المخطط متناظرا حيث لـ تكجد أية بؤرة شاذة  EEGحيث اظير

 ا ثابتا بيف نصفي الدماغ.صريحة أك أية فعالية اختلاجية صريحة أك فرق
 الاستقصاءات الشعاعية : 

 التصوير بالأمواج فوق الصوتية لمجياز البولي
ك الثانية كالذم  أظير كجكد تكمسات كمكية  ,أجرم تصكير بالأمكاج فكؽ الصكتية لمجياز البكلي لمحالة الأكلى 

 لبية ثنائية الجانب دكف استسقاء كمكم , حجـ الكميتيف ضمف الحدكد الطبيعية .
 صورة الصدر الشعاعية: 

حيث أظيرت الصكرة الشعاعية الخمفية الأمامية لمصدر عدـ غياب ظؿ التيمكس كذلؾ كتشخيص تفريقي عف 
 (. 6( كما ىك في الشكؿ رقـ  ) DiGeorge Syndromeدم جكرج   متلازمة غياب التيمكس )متلازمة

 
 ( يظير صورة خمفية أمامية لمصدر لمحالة الأولى مع ظيور ظل التيموس4الشكل رقم )

 :التصوير الشعاعي لمحوض والطرفين السفميين
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سنة( صكرة شعاعية بسيطة لكؿ مف الطرفيف السفمييف ك القدميف حيث  47أجريت لمحالة الأكلى ) الطفؿ 
 (. 7أظيرت تضيؽ في لب العظـ مع ثخانة في قشرة العظـ كما ىك في الشكؿ رقـ  )

 
 ( يظير تغيرات شعاعية عظمية عمى الصورة  الشعاعية لمطرفين السفميين. 5الشكل رقم ) 

  CT Scan Brainالتصوير الطبقي المحوري لمدماغ :

سنة( تصكير طبقي محكرم لمدماغ حيث أظيرعدـ  كجكد علامات استسقاء  47) الطفؿ الأكؿاجرم لممريض 
 GANGLIAدماغي أك نزؼ أك أية آفة ضاغطة لكف شكىد تكمسات دماغية عمى مستكل النكيات القاعدية 

CALCIFICATION (  8. كما ىك في الشكؿ رقـ .) 

 

 
 ( يظير تكمسات النويات القاعدية عمى صورة الطبقي المحوري لمدماغ: 6الشكل رقم ) 

 الفحص العيني
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  9/41كفي اليسرل  41/;اف القدرة البصرية في العيف اليمنى  الأكؿأظير الفحص العيني الدقيؽ لممريض 
ضاء متكزعة ك أظير فحص العيف الأمامي اف القرنية سميمة ككذلؾ الشبكية كلكف تبيف كجكد ترسبات نقطية بي

ضمف العدسة كخاصة في المحفظة الأمامية تشير الى بداية تشكؿ ساد عيني ,ىذه الترسبات ليا علاقة بزيادة الفكسفكر 
 الشديدة في الدـ .

 
  المناقشة:النتائج و 

ىي مرض كراثي خمقي يصيب الذككر ك الأناث بنفس النسبة كىك   Kenny caffey syndromeإف متلازمة 
 .المتلازمة عمى الكركمكزكـ الأكؿ مف المتلازمات المكتشفة حديثا كالنادرة كقد تـ تحديد المكرث المسؤكؿ عف

ف تحدث بشكؿ فردم معزكؿ أك يمكف أف تكرث بشكؿ قاىر أك مقيكر ,حيث سجمت أىذه المتلازمة يمكف 
معزكلة كحالات كراثية قاىرة في مختمؼ الإثنيات في منطقة الشرؽ الأكسط عؿ حيف أف الشكؿ المقيكر  حالات فردية

 [5]سجؿ بشكؿ حصرم عند الشعكب العربية كذلؾ لكجكد تزاكج شديد بيف الأقارب.

 كمتلازمة Sanjad- Sakatiإف متلازمة كيني كافي ليا مرادفاف ىما متلازمة سنجد سقطي 

HDR-  ( Hypoparathyroidism Retardation and Dysmorphism)  
ف بركتينات إحيث   Chaperone E geneىذه المتلازمات الثلاث تصنؼ عمى أنيا مرض الشابيركف

,ك يظير دكرىا خاصة في منع تداخؿ  أخرلسنة تساعد عمى نضج ك اصطناع بركتينات  48الشابيركف المكتشفة منذ 
البركتينات المصنعة حديثا مع البركتينات الأخرل المنتيية الصنع كالناضجة . كالمثاؿ عمى ىذه البركتينات المتعددة ىك 

 الذم يعد أحد بركتينات الشابيركف المسؤكلة عف صنع ىذا البركتيف.Tubulinبركتيف التكبيكليف 
عف خمؿ في صنع كنضج بركتيف التكبيكليف الضركرم بدكره لتطكر كنضج غدد كمتلازمة كيني كافي ناجمة 

 جارات الدرؽ.
يسبب حصكؿ المتلازمات  , Eف ليإف الأذية الجينية لممكرث المسؤكؿ عف بركتيف الشابيركف الخاص بالتكبيك 

 ]KENNY CAFFEY SYNDROME , SANJAD- SAKATI,HRD SYNDROME .]9الثلاث  

خر في النمك داخؿ الرحـ كبعد الكلادة ,مع تخمؼ أالمتلازمات بقصكر خمقي في جارات الدرؽ مع تتتميز ىذه 
عقمي مختمؼ الشدة . عمى حيف أف التغيرات في الشكؿ تتميز بصغر حجـ الرأس مع جبية بارزة كعيكف غائرة كقمة 

أخيرا صغر في ضعيما المنخفض ك في الأذنيف مع تك ثخانة الشفاه خاصة العميا كانخفاض في جسر الأنؼ, ضخامة 
 ]:[حجـ اليديف كالقدميف .

في الحالتيف السابقتيف نجد ىذيف الطفميف قد عانا مف نقص شديد في كالسيكـ الدـ كالذم سبب ليما اختلاجات 
ف ىذه إمعممة متكررة مع العلامات السريرية لنقص كالسيكـ الدـ كالتي تشمؿ التعب, القمؽ, المعص العضمي, حيث 

 .لتكزز كالاختلاج كتشنج الحنجرةعراض يمكف أف تككف  غير معتبرة مف قبؿ الطفميف اك الأىؿ حتى حدكث االأ
الطفميف عبر معايرة كمس الدـ مرات متعددة أثناء نكبة الاختلاج  ىذيفلقد تأكد نقص كالسيكـ الدـ الشديد عند 

ة كالتكزز. لذلؾ نضع الأسباب الخمقية كالكراثية لنقص كعند الكلادة مف النكب الاختلاجي ,طكيلا عاناف الطفميف إحيث 
كبالتالي نقص نشاط جارات الدرؽ الخمقي,الأسباب الأكثر احتمالا في التشخيص التفريقي عند ىذيف  ,كالسيكـ الدـ

 كىذا ما تأكد عبر معايرة ىرمكف جارات الدرؽ لمرات عديدة . ,الطفميف
 : كالخمقي ىكالتشخيص التفريقي لنقص جارات الدرؽ 
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:  كالتي تشمؿ طيفا كاسعا مف الأعراض منيا كجكد  DiGeorge Syndromeمتلازمة دم جكرج  (4
 تمر, كصابة قمبية , ضمكر في غدة التيمكس , نقص في نشاط جارات الدرؽ مع نقص كالسيكـ الدـ العابر أك المسإ

 اضطرابات كمكية عينية.

ف نقص السمع حسي إاضطرابات كمكية حيث  قص سمع كنمتلازمة نقص نشاط جارات الدرؽ مع  (5
 عصبي كثنائي الجانب.

نقص نشاط جارات الدرؽ العائمي المعزكؿ , الذم يتظاىر بغياب أك نقص شديد جدا في عيار  (6
 ىرمكف جارات الدرؽ كنقص كالسيكـ الدـ الشديد.

نقص نشاط جارات الدرؽ المرتبط بالجنس كالذم يتميز بعسر تصنع غدد جارات الدرؽ اك غيابيا,  (7
 بشكؿ مقيكر. الإناثمع نقص كالسيكـ الدـ الشديد كىك يصيب 

المكرث المسؤكؿ عف  إصابةنقص كالسيكـ الدـ العائمي مع فرط كمس البكؿ الذم ينجـ عف  (8
. كالذم يتظاىر بعدة أشكاؿ CA SR(CALCIUM SENSING RECEPTOR)المستقبؿ المتحسس لمكالسيكـ 

 منيا متلازمة بارتر ) ضياع الممح , نقص الكالسيكـ , قلاء استقلابي كارتفاع معدؿ الرينيف كالألدستركف في الدـ(.

مع نقص نشاط جارات الدرؽ كالذم ينجـ عف اضطراب  Mitochondrieاضطراب الميتكككندرم (9
 ندرم كالذم يتظاىر بمجمكعة متلازمات منيا المكرث المسؤكؿ عف الميتكك

))شمؿ عيني , تصبغات في الشبكية , اعتلاؿ عضمة قمبية  Kearns-Sayre Syndromeمتلازمة كيرف سيار
 , سكرم , كنقص نشاط جارات الدرؽ ((.

ؿ  كىي كأخيرا المتلازمة التي تشمؿ نقص نشاط جارات الدرؽ  كتاخر النمك كالتخمؼ العقمي كاضطرابات الشك
  TBC Eمتلازمة مقيكرة كتنجـ عف اضطراب في المكرث

 كالتي تشمؿ المرادفات التالية :
 متلازمة كيني كافيKenny Caffey Syndrome   كىي تشمؿ قصر القامة , تصمب عظمي , ثخانة في :

نقص نشاط جارات الدرؽ  إلى بالإضافةقشر العظـ , تكمسات في  النكيات القاعدية لمدماغ , اضطرابات عينية , 
 الناجمة عف غياب جارات الدرؽ الخمقي.

  متلازمة سنجد سقطيSanjad – Sakati Syndrome تشمؿ غياب جارات الدرؽ نقص النمك: كالتي, 
 .الرأساضطرابات عينية , تخمؼ عقمي , ك صغر في حجـ 

 HRD  ( Hypoparathyroidism Retardation and Dysmorphism) 

 رات درؽ , تخمؼ , تغيرات الشكؿ .نقص نشاط جا
عند الشعكب العربية )خاصة  الأكسطسجمت حالاتيا غالبا في منطقة الشرؽ : متلازمة كيني كافي كمرادفاتيا

حالة  45كفريقو. ثـ نشرت بعدىا   Sanjadمف قبؿ سنجاد ]6[ ;;>4البدك( كأكؿ حالة تـ كصفيا في السعكدية عاـ 
كتـ التعرؼ عمى المتلازمة بعد سف الثالثة حيث عادة ما تبدأ  إناثكست  ,ذككر ةكىـ ست] 7 [4>>4في عاـ 
السريرية بعد الكلادة بفترات متفاكتة كتتمثؿ ىذه الأعراض غالبا بأعراض نقص كالسيكـ الدـ الشديد كالمترافؽ  الأعراض

لأطفاؿ كاف لدييـ  تأخر نمك مع ارتفاع شديد في فكسفكر الدـ كنقص شديد في عيار ىرمكف جارات الدرؽ . بعض ا
 داخؿ الرحـ .
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ما في حالة الطفميف المذككريف في الدراسة فكلاىما كلد بكزف كطكؿ طبيعييف أم لا يكجد تأخر نمك داخؿ أ
الرحـ عمى حيف أف التغيرات في الشكؿ كالكجو لكحظت بعد الكلادة  بفترة قصيرة ) ستة اشير( خاصة صغر حجـ 

 ف كالأذف .كشكؿ الأنؼ كالعي الرأس
عف متلازمة كيني كافي فقد كضعت المعطيات الشعاعية المتمثمة بتضيؽ لب العظـ  الأكليةفي التقارير 

 TBCEكالثخانة في قشر العظـ كأحد المعطيات الأساسية في التشخيص , لكف بعد تحديد الطفرة الكراثية في المكرث 
أكسع بشكؿ كبير كأصبحت المعطيات  أصبحتف الصكرة السريرية ليذه المتلازمة قد إالمسؤكؿ عف ىذه المتلازمة ف

, كعدـ كجكد ];[كفريقو   PARVARIلػالشعاعية العظمية غير ثابتة كأحد المعطيات الأساسية كما كصفيا لأكؿ مرة 
حص قعر العيف ىذه المعطيات لا يتعارض مع تشخيص ىذه المتلازمة . خاصة بكجكد المعطيات العينية عند ف

 كالخاصة بيذه المتلازمة ) الساد (.
ف بقية المعطيات مثؿ : إف المعطيات الشعاعية العظمية غير حاسمة في ىاتيف الحالتيف فأالرغـ مف عمى ك 

كارتفاع فكسفكر الدـ , نقص عيار ىرمكف جارات الدرؽ , تكمس النكيات القاعدية في  ,نقص كالسيكـ الدـ الشديد
ظيرت عمى التصكير الطبقي المحكرم لمدماغ كأيضا معطيا ت فحص العيف كميا علامات تجعؿ الدماغ كالتي 

 تشخيص ىذه المتلازمة مؤكدا عند ىاتيف الحالتيف .
% مف ىؤلاء المرضى كنقص القدرة البصرية ناجـ عف كجكد الزرؽ 6:الاضطرابات العينية تحدث عند  إف

 ]>[. أيضامغمؽ الزاكية كالساد 
 ,بكيفلأحيث لا تكجد قرابة بيف اIsolatedإف الاستقصاء العائمي ليذيف الطفميف أظير أنيما حالتيف معزكلتيف 

أك أنيا  New Mutationأما حدكث طفرة جديدة  ككلا تكجد قصة عائمية لمثؿ ىذه الاضطرابات كالاعتقاد الأرجح ى
 Type متلازمة كيني كافي مف النمط الأكؿ مأ Autosomic Recessiveيمكف أف تككف كراثة جسمية مقيكرة 

1.[10] 
السريرية عند مجمكعات مرضى ىذه المتلازمة  كالأشكاؿالاختلافات في المظاىر السريرية مف رغـ عمى الك  

تأخر النمك, تشخيص في ىذه المتلازمة كىي : ))لم أساسيةكتعتبر  ,نجد اف بعض التظاىرات السريرية مشتركةفإننا 
 (( اضطرابات الكالسيكـ كالفكسفكر إلى بالإضافةالتغيرات في الشكؿ كالكجو , الاضطرابات العينية , 
كعلامات متلازمة كيني كافي كلكف سريريا مف الميـ التمييز بيف  ان في ىذه الدراسة كلا المريضيف أظيرا أعراض

 ليا نفس المكرث المصاب . كالتي الأكسطة الشرؽ قالمتلازمات الثلاث الخاصة بمنط
 ان كصفكا متلازمة كيني كافي عند مرضى سعكدييف ك أظيركا أف ىناؾ نقص ]Khan et al ]44ك فريقو  كاف
 المسؤكؿ ىك أيضا عف متلازمة سنجد سقطي . TBC Eفي المكرث

ف متلازمة كيني ألنفس المكرث رغـ أف ىناؾ اختلافا سريريا بينيما , حيث  إصابةفي كلا المتلازمتيف ىناؾ 
كتأخر النمك بعد الكلادة , كأيضا  الأماميكافي تتميز عادة بمستكل طبيعي تقريبا مف الذكاء ك تأخر انغلاؽ اليافكخ 

 كجكد اضطرابات عينية) كثافات قرنية كساد ( غير مشاىدة في متلازمة سنجد سقطي.
ضافية ميمة لتحديد المكرث المصاب حيث في ىذه الدراسة كنا نفضؿ اجراء دراسة بيكلكجية جزيئية كخطكة إ

الخاص بالتكبيكليف  Eف المكرث المسؤكؿ عف ىذه المتلازمة النادرة أصبح معركفا, كىك المكرث الخاص بالشابيركف إ
 TBCE,المكجكد عمى الكرمكزكـ الأكؿ كعمى الزراع الطكيمة منو , كالطفرة غالبا ما تحدث في المكرث 

(TOLUBIN SPECIFIC CHABERONE E) 
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اف نفس الطفرة كعمى نفس المكرث كجدت عند مرضى متلازمة سنجد سقطي  . ىذه النتائج الكراثية مع التشابو 
-KELLY) نفسيا الجينية لإصابةلالسريرم بيف ىاتيف المتلازمتيف  تفرض اف كلا المتلازمتيف ىما نسختيف 

AL).]45[ 

في الكاقع الكراثي  أنيمالذلؾ مف الضركرم التركيز عمى الفحص السريرم الدقيؽ لمتمييز بيف المتلازمتيف مع 
 كاحدة . إصابةىما 

إف التدقيؽ في المعطيات السريرية كالشعاعية كالمخبرية كتطكرات الحالة المرضية عند الطفميف مف الكلادة ك 
شى مع تشخيص متلازمة كيني كافي , كأف ظيكر ىذه المتلازمة في أسرة حتى ظيكر الأعراض تباعا . نجد أنيا تتما

 –, يفترض أنيا معزكلة الأكلىلا تكجد فييا قرابة بيف الأبكيف كلا تكجد حالات أخرل في العائمة كالأقرباء مف الدرجة 
جينية تحديد الطفرة ية ك جزيئ –الجينية ىي أيضا فردية كيجعؿ مف الضركرم أجراء دراسة بيكلكجية  كالإصابةفردية , 

 المسؤكلة عف ىذه المتلازمة في ىاتيف الحالتيف النادرتيف .
مستقمبات كـ عمى شكؿ غمكككنات الكالسيكـ ك الكالسي بإعطاء الطفميفلقد تـ معالجة انخفاض كالسيكـ الدـ عند 

الكثافات في القرنية ك د عمى حيف أف الاضطرابات العينية تتطمب تصحيح البصر بالعدسات كمراقبة  –فيتاميف 
 مراقبتيا بشكؿ منتظـ .

يجب تجنب المعالجة المؤدية الى ارتفاع الكالسيكـ في الدـ أعمى مف الحد الأدنى الطبيعي  كذلؾ خشية حدكث 
 تكمسات في الكمية كالدماغ  .

غياب  كأيضاراس كبالمقارنة مع الادب الطبي كالحالات المنشكرة ليذه المتلازمة نجد غياب الزيادة في حجـ ال
 التخمؼ العقمي كالنفسي المبكر في ىذه المتلازمة.  

الجينية ) فردية معزكلة , جسمية  الإصابةكالنتيجة ىي كجكد اختلافات سريرية كاختلافات في طريقة انتقاؿ 
مقيكرة , جسمية قاىرة ( بيف متلازمة كيني كافي كبيف المتلازمات الأخرل المشابية ليا خاصة سنجاد سقطي , 

HDR .[13] 

كذلؾ  Kenny Caffeyدراستنا لياتيف الحالتيف عند ىذيف الطفميف الذم شخص لدييما متلازمة كيني كافي  إف
النمك, مع ملامح في الشكؿ ك الكجو مشخصة, بالاضافة الى نقص في كالسيكـ الدـ كنقص  نظرا لكجكد : نقص في

 نشاط  جارات الدرؽ, تكمسات في الدماغ, كاضطرابات عينية. 
إف أم طفؿ لديو ىذه الأعراض ك العلامات مع فحص قمبي طبيعي, كعدـ غياب لغدة التيمكس يجب أف يثير 

 .الشبية بكجكد متلازمة كيني كافي
العينية كالمظاىر الشعاعية العظمية تعتبر مشخصة ليذه  الإضراباتكجكد نقص جارات الدرؽ الخمقي مع  إف
 ]47[المتلازمة. 

المعالجة الطكيمة بمركبات الكالسيكـ كمستقمبات فيتاميف د ضركرية مع أف الكفيات عند ىؤلاء المرضى  إف
 أخرل . إلىمختمفة مف حالة 

 
 

  التوصيات: الاستنتاجات و 
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الأطفاؿ الذيف يكلدكف مع تشكىات في الشكؿ كالكجو كذلؾ لمبحث  إلىضركرة الفحص السريرم الدقيؽ كالمكجو 
 إلىالمشابية ليا , كذلؾ لمكصكؿ  الأخرلعف ىذه المتلازمة ,ك كضع التشخيص الدقيؽ  ليا كتمييزىا عف المتلازمات 

سداء ,تحديد العلاج المناسب  [13]كر النصح بشكؿ مب كا 

لتأكيد التشخيص يجب دائما الذىاب بعيدا في التشخيص عف طريؽ التشخيص البيكلكجي الجزيئي ك تحديد 
جراءالمسؤكؿ عف ىذه المتلازمة   TBCEالمكرث  مسح جيني لتأكيد التشخيص بشكؿ قاطع ك نيائي خاصة أف  كا 

عطاءأصبح معركفا مما يسمح بتأكيد التشخيص  الإصابةالمكرث المسؤكؿ عف  النصائح الكراثية لمعائلات الميددة  كا 
 [15]47[مصابكف  بيذه المتلازمة. بأطفاؿ

كتفريقيا عف المتلازمات الأخرل  ,مف الضركرم التحديد الدقيؽ للأعراض ك المظاىر السريرية ليذه المتلازمة
كفي  الإصابةالمسؤكؿ عف كلا سيما أنيا تشترؾ معا في المكرث  HDRخاصة سنجاد سقطي ,ك   ,المشابية كالمرادفة

 . الطفرة المحدثة لممرض
إف الكقاية مف ىذه المتلازمة ممكنة  كذلؾ عف طريؽ الدراسة الكراثية ك الجينية كالكبائية لممجمكعات السكانية 

ج  بيف الأسرة الكاحدة كتحديد ىذا المكرث كالحد مف التزاك  أفرادكلمعائلات الميددة بيذا المرض كتحديد نمط انتقالو بيف 
 [16]التشخيص الجيني كالكراثي داخؿ الرحـ . إجراء ك ,المقيكرة الأشكاؿىؤلاء الحممة خاصة في 
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