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 SATB2المتلازمة المرتبطة بجین 
 2q33.1طفرة للكرموزوم رقم /محو صغیر للغایة/، محوGlassالمتلازمة : أسماء أخرى

 للأطباء وللفرق الطبیة المتخصصة
 
 
 
 

 
 تشوھات شدیدة في الكلام واللغة

 تشوھات في الفم
 تشوھات في الأسنان

 العظام والمخمشاكل سلوكیة مصحوبة بتشوھات في 
 یبدأ قبل العام الثاني من العمر

 
 

 الخصائص
 نقص توتر العضلات لدى الرضع  وصعوبات: اضطرابات عصبیة نمائیة كبیرة عند كل الأشخاص المصابین، والتي قد یكون منھا

، وتأخر في المھارات الحركیة )تعذر الكلام، غالبا عدم الكلام بالكلیة(التغذیة وتأخر عام في النمو بما في ذلك التأخر الشدید في الكلام 
 .، وتأخر الإدراك)خلل نمائي(الدقیقة والمھارات الحركیة الكبرى 

 .والعدوانیة، والإحباط بسبب عدم التواصلمیول للتوحد، وفرط النشاط، واضطرابات النوم، : مشاكل سلوكیة
 .سقف الحلق المشقوق أو اللھاة المشقوقة أو التقوس الكبیر في سقف الحلق: تشوھات الفم

 .بروز القواطع العلویة، أو تشوھات أخرى: تشوھات الأسنان
 

 التشخیص
 . یتم إجراؤه على المستلفت من خلال الكشف على واحد مما یلي

 .متزاوج اللواقح SATB2اخل جین نوع مسبب للمرض د
 .SATB2المحتوي على الجین  2q33.1محو غیر متكرر متزاوج اللواقح بالكروموزوم 

 ).CMA(عن طریق تحلیل نسق مایكروي الكروموزومي  SATB2محو أو تضاعف داخل الجین 
 .SATB2یشق الجین  2q33.1إزفاء كروموزومي مع نقطة فصل للكروموزوم 

، واللوحة متعددة الجینات، وتسلسل مجموعة الجینات الشامل، CMAیمكن أن تشمل طرق الاختبار الجیني الجزیئي مزیجًا من تحلیل 
 .وتحلیل مجموعة أكسوم

 
 المصادر

 .www.satb2gene.com: لمزید من المعلومات الطبیة والعلمیة بالإضافة لمعلومات التسجیل، یرجى زیارة الموقع
 .www.satb2gene.org :، یرجى زیارة الموقعSATB2لمزید من المعلومات حول مؤسسة جین 

 .)"2q33.1(الكروموزوم رقم  SATB2متلازمة "للتواصل مع العائلات ابحث عن مجموعة الفیسبوك المغلقة 
 :مصادر إضافیة
  :®SATB2 -  GeneReviewsمتلازمة جین 

www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK458647 
 SATB2 :www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/29436146التاریخ الطبیعي لمتلازمة 

 

http://satb2gene.com/
https://www.satb2gene.org/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK458647/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/29436146
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الجھاز أو النطاق 
 المعني

 العلاجات والتقییمات المبدئیة الموصى بھا

 .CGHمصفوفة /تضاعف، تحلیل/من حیث وجود محو SATB2فحص تسلسل : مبدئیا الجیني 
 .مشورة وراثیةتقدیم : العلاج

 : مبدئیا العصبي 
في حالة وجود  EEGضع في الاعتبار بشكل أساسي التصویر بالرنین المغناطیسي للدماغ و رسم كھرباء المخ 

 .نوبات تشنج
 .تقییم الحاجة للعلاج الطبیعي
 .تقییم الحاجة للعلاج المھني

 .ضع التحویل إلى التأھیل المھني في الاعتبار
 : العلاج

 .عالج نوبات إالتشنج ن وجدت، یتم التحویل إلى جراحة الأعصاب في حالة تضخم بطیني المخ
 .العلاجات الطبیعیة والمھنیة

 .تقویم العظام ووسائل المساعدة المیكانیكیة

 .تقییم النمو والتقییم النفسي العصبي: مبدئیا السلوكي والنفسي 
 .اللزومعالج المشاكل السلوكیة عند : العلاج

 .تقییم الكلام واللغة: مبدئیا الكلام واللغة 
 :العلاج

 .علاج مكثف للغة والكلام مع جلسات متكررة منظمة تنظیما دقیقا تھدف إلى تطویر آلیة الكلام
 .أجھزة الاتصال المعززة والبدیلة

 .شق سقف الحلق تحت الغشاء المخاطي/تقییم  شق سقف الحلق: مبدئیا الوجھ والرأس 
 .شق سقف الحلق تحت الغشاء المخاطي/إصلاح  شق سقف الحلق: العلاج

 .تقییم التغذیة: مبدئیا الھضمي 
 .رضاعات خاصة لسقف الحلق المشقوق، تعلیم كیفیة التغذیة/حلمات: العلاج

 :مبدئیا العضلي الھیكلي 
 ).كسور في العظام(سنوات أو قبل ذلك إذا لزم الأمر  5ضع في اعتبارك كثافة العظام، من عمر 

 .ضع في اعتبارك التحویل إلى جراحة العظام
 .قم بتحسین كثافة العظام حسب الحاجة: العلاج

 .تقییم الأسنان: مبدئیا الأسنان 
 .الأسنان، ضع في اعتبارك التحویل إلى مركز متخصص نقویم/علاج الأسنان: العلاج

 .اختبار العیون الأساسي: مبدئیا العیون 
 .جراحة الحول /تصحیح الأخطاء الانكساریة: العلاج

 
 
 

الأطباء بالنسبة للتقییم والعلاج یجب على العائلات التشاور مع . لا تعتبر ھذه التوصیات بدیلا عن المشورة الطبیة الشخصیة
لذلك تعتبر المعلومات المتضمنة في . ، ستزداد معرفتنا بالمتلازمةSATB2نظرا لتشخیص حالات جدیدة لمتلازمة . المؤھلین

 2018مارس  28ھذا المستند أفضل ما توفر من معلومات في وقت نشره الإصدار الأول، 
 
 


