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טבלה 1.

טבלה 2.

טבלה 3.

מחלה  והיא   45 גיל  לפני  מתחילה   OPMD ההומוזיגוטים,  אצל  נסיוננו,  לפי 
קשה: היא עלולה לקצר משמעותית את החיים, קיימת הפרעה מוקדמת ניכרת 
העצבים  מערכת  של  מעורבות  וגם  הפנים  של  חולשה  העיניים,  בתנועתיות 
המרכזית עם הפרעות קוגניטיביות ואפקטיביות12,11. מתוך שישה הומוזיגוטים 

ממוצא בוכרי, במעקבנו, חמישה נזקקו לטיפול פסיכיאטרי. 

בדיקות עזר 
יותר  לא  מוגברים,  מעט  או  תקינים  בדם   CPK-ה ערכי  החולים,  רוב  אצל 
פוליקלונאלית  שהיפרגמאגלובולינמיה  חשבו  בעבר  יחידות.  מ-1,000 
זיהומים  בעקבות  ומופיע  שכיח  איננו  הממצא  אך  המחלה,  את  מאפיינת 
חוזרים. ה-EMG תקין או מיופטי בשרירים המעורבים, אך לעתים קרובות 
שעלול  בריאים  אצל  גם  "מיופאתי"  דגם  והפנים  העפעפיים  בשרירי  קיים 
false positive, בעיקר אצל בודק לא מנוסה עם שרירים  להוביל לתוצאות 

אלה. 
ביופסיה של שריר מגלה בבדיקה עם מיקרוסקופ אופטי מיופאתיה וסקולרית 
ובעזרת מיקרוסקופ אלקטרוני גופיפי הסגר תוך גרעיניים פתוגנומונים, או כפי 
 Tome ,שמעריציו של פרננדו טומא )אחד מהם המחבר ס"ב( מציעים לכנותם
bodies. ניתן לזהות גופיפים אלה בארבעה עד חמישה אחוזים מהגרעינים אצל 
ההומוזיגוטים15,11,7.  אצל  מהגרעינים  אחוזים  עשרה  עד  ובשבעה  הטרוזיגוטים 
רוב  פי  על  הנ"ל  הבדיקות  כל  המולקולרית,  הגנטית  האבחנה  של  בעידן 

מיותרות. 

גנטיקה ופתוגנזה 
הטרינוקליוטיד  של  החזרות  מספר  הארכת  ידי  על  נגרם   OPMD
PABPN1 הגן  של  הראשון  באקסון  המצוי   GCG 
ביותר  השכיחה  המוטציה   .1)Polyadenylate Binding Protein Nuclear 1(
בעולם היא )GCN(13 המופיעה ב-40 אחוז מהחולים, לרבות הצרפתים הקנדים 
והיהודים הבוכרים10,4,2. בשתי אוכלוסיות אלו נמצאו גם הומוזיגוטים12,11. אצל 
הטרוזיגוטים, החדירות )penetrance) של המחלה עולה עם הגיל ומגיעה ל-100 

אחוז מעבר לגיל 70. 
של  החזרות  מספר  הגדלת  ידי  על  הנגרמות  המחלות  למרבית  בניגוד 
טרינוקליאוטידים )טבלה מס' 2(, הגדלות ה-GCN יציבות בזמן מיוזה ולכן אין 
לצפות לתופעת האנטיסיפציה: אצל החולים הבוכרים במעקבנו, לאורך דורות 
רבים המוטציה נותרה GCG(13(6,3. ברוב האוכלוסיות שבהן ה-OPMD שכיח, 
צאצאים  הם  החולים  כלומר,  מייסד".  "גורם  להוכיח  הצליח  הגנטי  המחקר 
רחוקים5,4,2.  משפחה  קרובי  הם  אחרות,  במילים  או  משותף,  קדמון  אב  של 
לתחילת  בסמוך  שנה  כ-800  לפני  נוצרה  המוטציה  הבוכרים,  היהודים  אצל 

התיישבותם במרכז אסיה10. 
GCG מקודד את חומצת האמינו אלנין. ההארכה של הפוליפפטיד פולי-אלנין 
והשרשראות של  אל מעבר לעשר חומצות אמינו, הופכת אותו לבלתי מסיס 
פוליאלנין מצטברות בתוך גרעיני תאי השרירOPMD .9,8 היא איפוא הראשונה 
לא  עדיין  זאת,  עם  הפוליאלנינופטיות.  גנטיות,  מחלות  של  חדשה  בקבוצה 

ברורה סיבת הפגיעה הקשה במיוחד בשרירי העפעפיים והלוע.
יותר אצל: א.  קיים קשר בין הגנוטיפ לפנוטיפ )טבלה מס' 3(. המחלה קשה 
ב. הטרוזיגוטים   .(GCN(17-15 חזרות, כלומר יותר של  הגדול  בעלי המספר 
ג. ההומוזיגוטים: הם ללא   .)GCN(17-12 )GCG(11 .מורכבים בעלי הגנוטיפ

ספק החולים הקשים ביותר12,11.

אבחנה 
האבחנה הקלינית מבוססת על צניחת העפעפיים ודיספגיה שמתחילים בדרך כלל 
אחרי גיל 45. אנמנזה משפחתית מתאימה לתורשה דומיננטית. הצניחה מוגדרת 
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כהפרדה ורטיקלית של פחות מ-8 מ"מ במנוחה בין העפעף העליון לתחתון. 
הדיספגיה מוגדרת על ידי מבחן שתיית מי קרח: צורך ביותר משבע שניות כדי 
לבלוע 80 מ"ל מי קרח. לעתים קרובות החולה הוא האחרון במשפחתו לסיים 

ארוחה ונוהג להימנע מאוכל יבש מדי. 
ידי בדיקת דנ"א. בדרך כלל אין צורך  OPMD על  ניתן לאבחן בקלות  היום 
ב-EMG או בביופסיה של שריר, למעט במקרים של "קליניקה משכנעת" עם 

.PABPN1 בשני האללים של GCG מספר תקין10 של חזרות
ובמידה  קרובות  לעתים  "מפוספסת"  מאובחנת",  "תת  מחלה  היא   OPMD
מסוימת יתומה. בנוירולוגיה מצבה דומה מבחינה זו ל-myotonic dystrophy או 
ל-neuralgic amyotrophy. לעתים קרובות החולה מגיע לרופא עיניים שמטפל 
לגסטרואנטרולוג  סיבתה,  מהי  עצמו  את  שואל  אינו  אך  העפעפיים,  בצניחת 
לנוירולוג  אפילו  או  דיספוניה,  או  דיספגיה  עקב  אף-אוזן-גרון  לרופא  או 
שמאבחן "מיאסתניה גרביס סרונגטיבית")!( למרות האנמנזה המשפחתית והעדר 
 OPMD פלוקטואציות קליניות. האמת המרה היא, שגם בישראל, לא מעט חולי
מקבלים טיפול במסטינון או, גרוע יותר, טיפולים אימונומודולטורים באבחנה 

שגויה של מיאסתניה. 
או  מיוטונית  דיסטרופיה  עם  מבדלת  אבחנה  קיימת  יותר  רחוקות  לעתים 
מיופאתיה מיטוכונדריאלית, אך העדר מיוטוניה, חולשה דיסטלית, קטרקטות, 
קרדיומיופתיה, הפרעות קצב או הולכה, ביטויים אנדוקריניים או בביופסיה של 
שריר, העדר Ragged red fibers, מאפשרים לשלול אבחנות אלו. פטוזיס של 
הזיקנה או אידיופאתית באות בחשבון באבחנה מבדלת וייתכן שכמה מהמצבים 

 .OPMD הללו מהווים צורות קלות של

טיפול 
כמו במחלות תורשתיות אחרות, הטיפול איננו הצד החזק שלנו. נכון להיום, לא 
ניתן לרפא את המחלה או להאט את התהליך הביולוגי הבסיסי. ניתן לשפר את 
)Blepharoplasty( בטכניקות  ניתוח בלפרופלסטיה  ידי  פתיחת העפעפיים על 
שונות או בשיטה המסורתית אצל בעלי הניסיון על ידי "משקפיים עם קביים" 
)Glasses with props(. הפרעה בבליעה היא בעלת ההשפעה הכבדה ביותר על 
הימנעות  דייסתי,  )מזון  בדיאטטיקנים  להיעזר  ניתן  בהתחלה  החיים13.  איכות 
דרכי  של  הרחבה  לחייב  עלול  המצב  יותר  מאוחר  אך  וכו'(,  חריף  מאוכל 
העיכול העליונות על ידי אמצעים מכאניים, רעלן בוטוליניום או על ידי ניתוח 
אחר, בשם  או   ,(Cricopharyngeal myotomy( קריקופרינגיאלית   מיוטומיה 
14,13Upper esophageal sphincter myotomy. ניתן לבצע ניתוח זה גם בישראל, 
יפה בחדרה,  ידי הצוות של מחלקת אף-אוזן-גרון של בית החולים הלל  על 
שצבר ניסיון בשטח. במרכז הרפואי הלל יפה קיים שירות ארצי לדיסטרופיה 

של שרירי העין והלוע והפרעות בליעה. 
הניתוח משפר את הבליעה למשך מספר שנים ומתאים לחולים עם דיספגיה 
ניכרת, אך ללא דיספוניה קשה וללא אי ספיקה של מיצר הוושט התחתון14. אצל 

החולים הקשים )במיוחד אצל ההומוזיגוטים( בשלבים המתקדמים של המחלה, 
הבליעה בלתי אפשרית ואין מנוס מהזנה דרך גסטרוסטומיה. בהתמודדות עם 
המחלה והיבטיה המשפחתיים והחברתיים ניתן להיעזר בפסיכולוג או בעובדת 

סוציאלית.

ייעוץ גנטי 
מאפשרת  דנ"א  בדיקת   .OPMD-ל הגורם  היחידי  הגן  הוא   PABPN-1-ה
הבסיס  את  ומהווה  הגן  של  הראשון  באקסון   GCN של  החזרות  מספר  גילוי 
לאבחון המחלה וכן לזהות את ההומוזיגוטים למוטציה הדומיננטית וגם נשאים 
נדירות  חדשות  מוטציות   OPMD-שב לוודאי  קרוב  פרהסימפטומטים10,4,2,1. 
כמו  הוא.  אף  חולה  להיות  אמור  חולה  ההורים של  לפחות אחד  לכן,  למדי. 
כן, 50 אחוז מצאצאיו יפתחו את המחלה והיתר יהיו בריאים. במשפחות עם 
במקרה  המחלה.  את  יפתחו  החולה  ילדיו של  וכל  ההורים  שני  הומוזיגוטים, 
של נישואים בין חולים, 25 אחוז מהצאצאים יהיו הומוזיגוטים, 50 אחוז יהיו 

הטרוזיגוטים ו-25 אחוז בריאים. 
לא מומלץ בדרך כלל לבצע בדיקה גנטית אצל ילדים בסיכון, עקב ההשפעות 
הפסיכולוגיות והחברתיות של הבדיקה ועל מנת לשמור על זכותם להחליט 
לידתית  טרום  בדיקה  לא.  או  לדעת  מעוניינים  הם  האם  אוטונומי  באופן 
בעובדות  בהתחשב  רחוקות  לעתים  מבוקשת  אך  טכנית,  מבחינה  אפשרית 
הבאות: המחלה מתחילה בגיל מבוגר, לא פוגעת בתפקוד הקוגניטיבי ואצל 
ההטרוזיגוטים, לא מקצרת את החיים. לעומת זאת, לדעתנו יש מקום לאבחון 
הרבה  מחלה  עם  הומוזיגוט  ילד  להיוולד  עלול  במצבים שבהם  לידתי  טרום 

יותר קשה.

העתיד
זה מספר שנים מתבצע בפריז, בראשותו של פרופ' ז'אן לקאו סט. גילי, ניסוי 
מיוטומיה  ביצוע  כדי  תוך  הלוע  בשרירי  אוטולוגים  מיובלסטים  השתלת  של 
דיספגיה.  בהקלת  יעילותו  לגבי  תוצאות  התקבלו  טרם  קריקופארינגיאלית. 
במודלים של OPMD ניתן היה להקטין את הרעילות התוך תאית על ידי הגברת 
הביטוי של חלבונים מסוג heat shock על ידי נוגדנים anti-PABPN1 וחומרים 
והחוקרים   16OPMD של  טרנסגני  מודל  קיים  ואינדומטצין.  איבופרופן  כגון 
הצליחו למנוע יצירת גופיפי הסגר ומותם של תאים בעזרת חומרים המונעים 
אגרגציה של חלבונים כמו דוקסיציקלין וטרלוז. הניסויים בבני אדם יהיו השלב 

הבא.

ד"ר סרג'יו בלומן, מנהל השירות הארצי לדיסטרופיה של שרירי העין והלוע 
והפרעות בליעה, המרכז הרפואי הלל יפה, חדרה, פניות לד"ר בלומן בנושא 
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ניקוי ארובות
שברים, גידולים ומחלות בארובת העין והטיפול בהם

ד"ר יגאל ליבוביץ'

רובת העין, החלל שבו נמצא גלגל העין, מוקפת ברקמת עצם המורכבת א
משבע עצמות הגולגולת ומשמשת מגן לרקמות העין העדינות, לשרירים 
המניעים את גלגל העין ולכלי דם והעצבים המגיעים אליה. סמוך לארובת 
העין נמצאים חללי אוויר שונים )סינוסים( וכן רקמת המוח. משום כך מצד אחד, 
מחלות הפוגעות בסינוסים או ברקמת המוח עלולות לגרום לתסמינים בעיניים או 
בארובת העין ומצד שני, מחלות ותהליכים שונים בארובת העין עלולים להשפיע 

על הסינוסים או על רקמת המוח. 
ארובת העין עלולה להיפגע מתהליכים שונים, כגון: תהליכים דלקתיים וזיהומיים 
שונים כמו מחלת התריס הפוגעת בארובת העין, זיהומים חיידקיים ופטרייתיים, 
סרטניים  גידולים  וכן  זרים  גופים  חדירת  בעצמות,  לשברים  הגורמות  חבלות 
שונים, שחלקם אף יכול להיות מסכן חיים. מחלות בארובת העין מטופלות על 
ידי האוקולופלסטיקאי, רופא עיניים מומחה שעבר תת התמחות בטיפול בסוגים 

שונים של מחלות אלו וטראומה בארובת העין. 

מחלת בלוטת התריס בארובת העין
דוגמה למחלה שמערבת את ארובת העין היא מחלת בלוטת התריס. התסמינים 
בלוטת  בתפקוד  הפרעה  על  מדווח  שלגביהם  חולים  אצל  מופיעים  בעיניים 
התריס, בהווה או בעבר. בדרך כלל, המחלה מופיעה במקרים של יתר פעילות 
גם אחוז קטן של חולים שמפתחים  יש  )היפרתירויאדיזם( אולם  של הבלוטה 
מבלי  אפילו  או  הבלוטה,  פעילות  תת  של  במצבים  גם  העין  בארובת  מחלה 
הפרעה  בין  לקשר  הסיבה  בעבר.  הבלוטה  בתפקוד  כלשהי  הפרעה  שתועדה 
או תת פעילות של הבלוטה( להופעת  יתר  זה פעילות  )אם  בתפקוד הבלוטה 

מחלת העיניים איננה ברורה. 
מחלת העיניים המתפתחת היא מחלה "אוטואימונית", כלומר נגרמת ממצב שבו 
הגוף עצמו תוקף את רקמות ארובת העין על ידי נוגדנים שונים וסוג מסוים של 
תאים לבנים )לימפוציטים( הפוגעים ברקמות מסביב לעין, בעפעפיים, בשרירי 
גלגל העין ובשומן הארובתי. כמו מחלות אוטואימוניות אחרות, המחלה שכיחה 

יותר בנשים מאשר בגברים ופוגעת באנשים צעירים יחסית )גיל 50-30(.
גורמי סיכון נוספים: עישון, סוכרת ומחלות אחרות שבהן הגוף תוקף את עצמו, 

כגון מייסטניה גראביס.
תסמיני המחלה )תמונה מס' 1, 2( - התלונה הטיפוסית היא על כאבי עיניים, 
אודם ודמעת, בעיקר בעת חשיפה לשמש או לרוח. הרקמות שמסביב לגלגל 
העין הן בצקתיות ומודלקות והעיניים נראות בולטות כלפי חוץ מתוך ארובת 
שונים  לכיוונים  לנוע  מתקשות  העיניים  מהמקרים  בחלק  בוהה(.  )מבט  העין 

והחולים מתלוננים על הפרעות שונות בראייה ועל כך שהם רואים כפול. 

תמונה 1. מראה אופייני של חולה במחלת גרייבס עם בלט עיניים ניכר ורטרקציה 
משמעותית של עפעפיים עליונים ותחתונים

תמונה 2. חולה במחלת גרייבס עם בלט עיניים, נפיחות ובצקת בעפעפיים, 

רטרקציה של העפעפיים וגירוי של הלחמיות

במקרים קשים יותר אף קיימת סכנה לעיוורון בשל לחץ על עצב הראייה שנוצר 
התערבות  נדרשת  אלה  במקרים  הארובה.  רקמת  של  והדלקת  הבצקת  בגלל 
רפואית מהירה על מנת לשחרר את הלחץ מעצב הראייה. תופעה נוספת העלולה 
לפגוע בראייה היא התייבשות של קרנית העין בעקבות בלט העין הניכר והקושי 
בסגירת העפעפיים ולכן יש לעתים קרובות לטפל בטיפות של תחליפי דמעות 

ובמשחות סיכוך. 
זו  תקופה  ולאורך  וחצי  שנה  עד  בממוצע  פעילה  המחלה   - המחלה  מהלך 
מופיעים הסימנים הדלקתיים המשמעותיים. לאחר מכן, המחלה הפעילה נסוגה 
משמעותיים  סימנים  נותרים  "נרגעת"  שהמחלה  לאחר  גם  לצערנו,  בהדרגה. 
מאוד כמו בלט של העיניים, קושי בהזזת העיניים, פזילה ומנח גבוה מאוד של 

העפעפיים. 
טיפול - הטיפול במחלה הוא מורכב וממושך ומשלב צוות רב תחומי: רופא עיניים 
נוירואופטלמולוג  )אוקולופלסטיקאי(,  העין  ארובת  בטיפול במחלות  המתמחה 
ואנדוקרינולוג. לאנדוקרינולוג תפקיד חשוב ביותר כיוון שלעתים די באיזון של 
הורמוני בלוטת התריס על מנת להביא לשיפור משמעותי במצב מחלת העיניים. 
רופאי העיניים מצידם עוקבים אחרי תפקוד העין ועצב הראייה וגם מחליטים על 

הצורך בהתערבות ניתוחית דחופה.
מבוסס  הטיפול  העיניים,  מחלת  של  המוקדמים  בשלבים   - תרופתי  טיפול 
בלילה.  ומשחות  ביום  דמעות  תחליפי  של  בטיפות  קבוע  טיפול  על  בעיקר 
קומפרסים קרים ושינה עם ראש מורם יכולים לשפר אף הם את הסימפטומים 
ולהוריד את הנפיחות. לעתים, ניתן לנסות מכשירי אדים בחדר על מנת למנוע 
את התייבשות העיניים. את כפל הראייה ניתן לשפר זמנית על ידי כיסוי של עין 

אחת או שימוש בפריזמות מיוחדות המודבקות למשקפי ראייה. 
סטרואידים או תרופות אחרות, לדיכוי המערכת החיסונית, יכולים להיות יעילים 
מאוד בטיפול בדלקת ובנפיחות סביב העיניים. מתן הסטרואידים יכול להיות 
בכדורים, דרך הווריד או בזריקה לארובת העין. בכל מקרה, קיים סיכון לתופעות 

לוואי בכל אחת מצורות המתן ואלו בדרך כלל מוצגות לחולים לפני הטיפול. 
הקרנות יכולות אף הן להיות יעילות בטיפול במחלת העיניים, אולם גם כאן יש 

סיכון לתופעות לוואי שונות. 
זאת משום שהוכח  לצד הטיפול התרופתי, המטופל מתבקש להפסיק לעשן, 

שקיים קשר בין עישון לבין החמרה במחלת העיניים. 
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טיפול כירורגי - הטיפול הכירורגי בארובה מבוצע בדרך כלל לאחר שהמחלה 
הדלקתית נרגעת. עם השיפור באמצעים התרופתיים שיש ברשותנו, כמעט לא 
נדרשת התערבות ניתוחית דחופה במחלה בשלביה החריפים. התערבות דחופה 
תתבצע במקרים חריפים של חשש לנזק בלתי הפיך לעצב הראייה או התייבשות 
בלתי הפיכה של העין. ניתוחי השיקום של ארובת העין בחולים במחלת בלוטת 
התריס המערבת את הארובה הם ניתוחים מתקדמים מאוד, עם אחוזי הצלחה 
את  להחזיר  היא  המטרה  לוואי.  תופעות  מעט  על  מדווח  בספרות  גבוהים. 
המטופל  של  חייו  איכות  את  לשפר  תקין,  לתפקוד  העין  וארובת  העפעפיים 

וכמובן, לשפר את המראה הקוסמטי החיצוני.
כאמור, הטיפול הכירורגי נעשה לאחר שהמחלה החריפה דעכה ובשלב הראשון 
הטיפול הכירורגי השיקומי מנסה להחזיר את העין הבולטת למקומה המקורי על 
ידי "פינוי מקום" בארובת העין )ניתוח דהקומפרסיה(. הניתוח מבוצע על ידי 
הסרה או על ידי שבירה פנימית של חלק מעצמות ארובת העין והסרה של שומן 
עודף. הניתוח מתבצע בדרך כלל בהרדמה כללית ובאשפוז ודורש מספר ימים 

של החלמה בבית החולים ובבית. 
חלק גדול מהניתוחים מבוצע דרך חתכים קטנים בעור שלא משאירים צלקות 
הנראות לעין והתוצאות התפקודיות הן מצוינות. לעתים נדרשים מספר ניתוחים 

על מנת להשיג את המטרה הסופית של החזרת העיניים הבולטות למקומן.
שלב נוסף בניתוחי השיקום הוא תיקון מנח העפעפיים על ידי הורדה מטה של 
עפעפיים המשוכים מאוד כלפי מעלה, העלאה של עפעפיים תחתונים המשוכים 
קוסמטיים להרמת  לניתוחים  )בדומה  עודפים  ושומן  עור  או הסרה של  מטה, 
וסמויים, לא  ניתוחים שמבוצעים דרך חתכים קטנים  עפעפיים(. גם אלה הם 

משאירים צלקות נראות והתוצאות המתקבלות הן מצוינות. 
במצבים של פזילה וכפל ראייה ניתן לבצע ניתוחי פזילה מיוחדים על השרירים 
המניעים את גלגל העין. גם ניתוחים אלה מביאים לשיפור ניכר במראה ובתפקוד 

החולים.

שברים בארובת העין
ולחבלות  מעבר למחלות שמערבות את ארובת העין, האזור חשוף לפגיעות 
בפנים כתוצאה מתאונות דרכים, נפילות, קטטות או פגיעות ספורט. בחלק 
הגולגולת  עצמות  להיפגע  יכולות  הקהות,  בחבלות  ובעיקר  אלו,  מפגיעות 
העין  בארובת  ביותר  השכיח  השבר  העין.  ארובת  את  הבונות  אלו  גם  ובהן 
בחלק   .Blowout fracture ונקרא  התחתון(  )הקיר  הארובה  רצפת  את  מערב 
מהמקרים השבר מאפשר צניחה של חלק מרקמת ארובת העין לתוך הסינוס 
שמתחת לארובה )הסינוס המקסילרי( וניתן לזהות זאת בצילום CT. התסמינים 
הראשונים כוללים נפיחות ניכרת בעפעפיים ובאזור שמסביב לעיניים, לעתים 
גם שטפי דם תת עוריים ואף חתכים בעור. כאשר חלק מרקמות ארובת העין 
נכלא בשבר שנפער, עלולים החולים להתלונן על כאבים משמעתיים ועל כפל 

ראייה, קושי בהזזת העין ובמקרים קיצוניים יותר אף על ירידה בראייה.

תמונה 3. צילום קורונלי של CT שמראה שבר ברצפת ארובת עין שמאל

תמונה 4. צילום קורונלי של CT שמראה שבר בתקרת ארובת עין שמאל

במקרים של של שברים גדולים עם חשש לנזק לאחד מהשרירים המניעים את 
גלגל העין, יש לעתים צורך באשפוז החולה ובהתערבות כירורגית מוקדמת. 
גם אם אין חשש לנזק ישיר לרקמות ארובת העין, יש לתקן את השבר בניתוח 
מהשבר  כתוצאה  העין,  גלגל  של  מטה  או  אחורה  שקיעה  למנוע  מנת  על 

הגדול. 
בארובת  השברים  לתיקון  מתקדמות  שיטות  התפתחו  האחרונות  בשנים 
מותירים  שאינם  וסמויים  קטנים  חתכים  דרך  ניתוח  לבצע  ניתן  וכיום  העין 
צלקות נראות. ניתן לבצע את הניתוח דרך צידו הפנימי של העפעף על ידי 
בעזרת  או  מיוחדים,  סינתטיים  שתלים  בעזרת  ותיקונו  השבר  אזור  חשיפת 
עצם הנלקחת מאזור אחר בגופו של המטופל. לעתים, כאשר מדובר בשברים 
תיקון  נדרש  הגולגולת,  עצמות  של  אחרים  חלקים  המערבים  יותר  נרחבים 
אף-אוזן-גרון  ולסת,  הפה  מתחום  מנתחים  עם  פעולה  ושיתוף  יותר  מורכב 

וכירורגיה פלסטית. 

גידולים בארובת העין
גידולים  ואחרים  שפיר  חלקם  העין,  בארובת  לפגוע  עלולים  שונים  גידולים 
ממאירים מסכני חיים. הגידולים עלולים להופיע בכל גיל, גם בילדים, והטיפול 
כוללת  בארובה  גידול  עם  חולה  של  הערכה  ומדויק.  מהיר  להיות  צריך  בהם 
MRI ו-CT ובדיקות דם  בדיקה גופנית יסודית, שימוש באמצעי הדמיה כגון 
מיוחדות. לעתים יש צורך לבצע ביופסיה של הגידול על מנת לעמוד על טיבו. 
הביופסיה נעשית בדרך כלל בהרדמה כללית, דרך חתך מיוחד הסמוך לאזור 

שבו ממוקם הגידול בארובה. 
ללחץ  לגרום  עלול  כיוון שהוא  להוציאו  חשוב  שפיר,  הוא  הגידול  כאשר  גם 
על גלגל העין או על רקמות חיוניות בארובת העין. גידולים ממאירים בארובת 
העין הם נדירים יותר, אך הטיפול בהם חייב להיות מהיר מאוד בשל הסכנה 
להתפשטות לאיברים סמוכים, למוח או לאיברים מרוחקים יותר. חשוב לבצע 
העיקרי  והטיפול  בשלמותם  לכרות  ניתן  לא  מהגידולים  כיוון שכמה  ביופסיה 

בהם מבוסס על שילוב של הקרנות או כימותרפיה. 

ד"ר יגאל ליבוביץ, מנהל השירות למחלות וניתוחי ארובת העין, המרכז הרפואי 
תל אביב
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חידושים באבחנות ובטיפולים 
לרטיניטיס פיגמנטוזה

האם ניתן לבודד את הגורם לרטיניטיס פיגמנטוזה, ואם כן, האם ניתן לטפל בו? 
עם ההתפתחויות האחרונות בגנטיקה מולקולארית ובהנדסה גנטית עולים מחקרים 

חדשים החושפים עוד ועוד גורמים גנטיים למחלה ומהווים קרקע פורייה לפיתוח 
טיפול למחלה

ד"ר עילית בור, ד"ר הדס קליש

כולן ר אשר  מחלות  של  משפחה  למעשה  היא   )RP( פיגמנטוזה  טיניטיס 
הפיך.  בלתי  לעיוורון  ומובילות  פרוגרסיבית  רשתית  למחלת  גורמות 
משפחת מחלות זו היוותה מטרה להרבה מחקר ומאמרים בנושא, פורסמו 
מאות דיווחים קליניים ומעבדתיים בכל העולם, ובכולם מנסים לענות על השאלה 

האם ניתן לבודד את הגורם ל-RP, ואם כן, האם ניתן לטפל בו?
עולים  גנטית  ובהנדסה  מולקולארית  בגנטיקה  האחרונות  ההתפתחויות  עם 
קרקע  ומהווים  למחלה  גנטיים  גורמים  ועוד  עוד  החושפים  חדשים,  מחקרים 
פורייה לפיתוח טיפול למחלה1. ברצוננו להביא במאמר זה את החדש שנתגלה 

.RP עד כה בנושא
המונח רטיניטיס פיגמנטוזה הוטבע לראשונה על ידי ד"ר דונדרס בשנת 1857. 
של  פרוגרסיביות,  תורשתיות,  דיסטרופיות  למספר  הפנוטיפי  המינוח  זהו 
הפוטורצפטורים ושל שכבת ה-RPE מתחתיה ברשתית2. האובדן הראשוני הוא 

 .cones-ולאחר מכן גם של תאי ה rod-של תאי ה
החולה חווה בתחילה ירידה בראייה בלילה ולאחר מכן הצטמצמות של שדה 
הראייה ההיקפי עד לראיית צינור. אובדן של שדה הראייה המרכזי עלול לחול 
בשלבים הסופיים של המחלה. לרוב החולה איננו מודע לתחילתה של המחלה 
יותר של הופעת התסמינים  גיל מוקדם  ומגיע לרופא העיניים בשלב מאוחר. 

הוכח כגורם סיכון למחלה קשה יותר בהמשך3.
האובדן של שדה הראייה המרכזי בשלבים המאוחרים מיוחס לנגעים במקולה 
)מרכז הראייה ברשתית(. נגעים אלה הם לרוב ניווניים )אטרופיים( ולרוב קיימים 
במרכז  האטרופית  הפגיעה  מהמקרים  בחלק  המחלה4.  במהלך  מוקדם  כבר 
הרשתית היא משנית להצטלקות של בצקת מקולארית ציסטואידית שעלולה 

.RP-להתרחש בשלבים מוקדמים של מחלת ה

RP-ממצאים ב
מראה הקרקעית ב-RP הוא אופייני למחלה. בשלבים הראשונים, למרות ירידה 
המחלה  בתחילת  עשוי  העין  קרקעית  מראה  הפוטורצפטורים,  של  תפקודית 
Retinitis Pigmentosa Sine Pigmento הוטבע  להיות תקין לחלוטין. המונח 
כוללים  והם  הראשונים,  השינויים  מופיעים  בהמשך,  זה.  מצב  עבור  בדיוק 
היצרויות של כלי הדם העורקיים, פיגמנטציה עדינה דמוית אבק ברשתית ואובדן 
פיגמנט משכבת ה-RPE. ככל שמתקדמת הירידה בתפקוד הפוטורצפטורים, יש 

פיגמנט  המתנוונים.   RPE-ה מתאי  שמשתחרר  המלנין  פיגמנט  בכמות  עלייה 
כהה זה מתחיל להיראות בהיקף הרשתית בצורה אופיינית שמכונה חודי עצם, 
Bone-spicules. עם הזמן, כלי הדם ברשתית ועצב הראייה מתנוונים גם הם 
ונראים חיוורים ודמויי שעווה. הגורם לשינויים אלה בכלי הדם איננו ברור עדיין 

)תמונה מס' 1(.
ירוד )קטרקט( תת-קופסיתי אחורי, עם שינויים צהבהבים במרכז הראייה, נפוץ 
בכל סוגי ה-RP. חומרת הירוד מקושרת לגיל החולה. הגורם להיווצרות הירוד 

איננו ידוע. 
בזגוגית נפוצים בהרבה מחולי RP. אלה מייצגים גרגרי  חלקיקים דמויי-אבק 
דמויי- ותאים  מהענבית  מונוציטים  פיגמנטרי,  אפיתל  מתוכן,  ריקים  מלנין 
מופיעים  אלה  חלקיקים  לעתים,  הזגוגית.  ברחבי  מפוזרים  אשר  מקרופאגיים, 

טרם הופעת כתמי הפיגמנט ברשתית.
נקודות לבנות ברשתית ברמה של האפיתל הפיגמנטרי נחשבות לעדות לניוון 
תאי הפיגמנט ברשתית ולעתים קרויות Retinitis punctata albescens, הנחשב 

.RP-לסימן ל
או  קלינית  משמעות  כל  לו  ואין   RP בחולי  נפוץ  הראייה  עצב  של  דרוזן 

אבחנתית.
במקרים נדירים מאוד, בחולים עם RP מתקדם, ניתן לראות דלקת של כלי הדם 
שמסתמנת בוסקולופתיה תפליטית, עם כלים טלאנגיאקטיטיים, אשר בהמשך 
עלולה להסתבך להיפרדות רשתית אקסודטיבית והנחה של ליפידים ברשתית. 

הסיבה להיווצרות וסקולופתיה זאת איננה ידועה.
צורה  בכולה.  ולא  באזור מסוים של הרשתית  רק  להופיע  יכולה   RP לעתים, 
Sector RP. כלומר, מערבת  זו של המחלה מכונה רטיניטיס סקטוריאלית או 
רבע או מחצית בלבד משטח קרקעית העין. הפגיעה בשדות הראייה היא פחות 
חמורה ובדרך כלל איננה כוללת עיוורון לילה. ידועים מעט מקרים כאלה, הן 
בשל השכיחות הנמוכה והן בשל התסמינים העדינים, אשר אינם מגיעים לידי 

אבחנה ברורה של המחלה.
על פי פרסום ועדת הקונצנזוס )מרמור ושות' 1983(, האבחנה של RP נעשית 

על ידי5:
� ירידה בתפקוד תאי ה-Rods, כפי שנמדד ב:

1. הסתגלות לחושך )עלייה בסף הפעולה של תאי ה Rods(, או:
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.)ERG( 2. אלקטרורטינוגרפיה
� ירידה מתקדמת בתפקוד הפוטורצפטורים.

� אובדן של שדה ראייה היקפי )כפי שמודגם על פי בדיקת שדות ראייה(.
� מעורבות דו עינית.

הרשתית מוערכת על ידי: )1( אופתלמוסקופיה, כולל אנגיוגרפיה עם פלורצאין; 
)2( הערכה תפקודית של הראייה )חדות ראייה, שדות ראייה וראיית צבעים(; )3( 

.)ERG( בדיקות אלקטרופיזיולוגיות

RP-מחקרים חדשים על הגורמים ל
השכיחות בעולם של RP היא 27-19 מתוך 100,000 איש. לא ידוע על שכיחות 
גבוהה יותר בגזעים או במדינות שונות, אולם בשל היות המחלה מקושרת לגנים, 

יש שכיחות יתר של המחלה באוכלוסיות מסוימות.
RP מסווגת לשלוש קבוצות: לא-סינדרומטית, או "פשוטה" )מערבת את מערכת 
הראייה בלבד(; סינדרומטית )מערבת מערכות נוספות, כגון מערכת השמיעה(; 

או סיסטמית )מערבת מספר מערכות בגוף(.
תורשה  כולל:   ,RP-ל הגורמות  גנטיות  מוטציות  מ-50  יותר  זוהו  כה  עד 
אוטוזומאלית דומיננטית )40-30 אחוז(, אוטוזומאלית רצסיבית )60-50 אחוז(, 
או X-linked )15-5 אחוז(. תורשה דו-גנטית היא נדירה, אולם יכולה לקרות. 
מקרים עם RP הקרויה Simplex, כלומר מקרה בודד של RP בתוך משפחה, 
מייצגים עשרה אחוזים עד 40 אחוז ממקרי ה-RP ויכולים להיווצר ממוטציה 

.XL או AD ,AR גנטית חדשה, אשר לאחר מכן ייתכן שתועבר בתורשה של
RP עם תורשה אוטוזומאלית דומיננטית יש את  פישמן ושות' גילו כי לחולי 
יש   ,X-linked שהיא  תורשה  עם   RP עם  לגברים  ביותר.  הטובה  הפרוגנוזה 
את הפרוגנוזה הגרועה ביותר, כאשר חדות הראייה בכל הבוגרים מעל גיל 50 
שנה היא נמוכה יותר מ-6/60. מטופלים עם צורה אוטוזומאלית רצסיבית או 

סימפלקס )מקרה בודד במשפחה( היו בינוניים מבחינת החומרה6.
 .RP-ה מחלת  של  הגנטית  המורכבות  נתגלתה  כה  עד  שנעשו  במחקרים 
אנרגיית  בהעברת  שמעורבים  חלבונים,  מקדדים   RP-ל המקושרים  הגנים 

קוראים  האור  אנרגיית  העברת  )לתהליך  עצבי  תא  של  לאות  )הפוטון(  האור 
של  כרומופורים  של  ושחזור  )ייצור  הראייה  מעגל   ,)phototransduction
הפוטורצפטורים.  של  ייצור  וגורמי  עצמו  הפוטורצפטור  מבנה  הרודופסין(, 

אולם, רוב הגנים המקושרים ל-RP תפקידם אינו ידוע.
ה-RP קרויה בשפת הגנטיקאים מחלה הטרוגנטית, כלומר הרבה מוטציות שונות 
 ,RP-בגנים שונים גורמות לאותה המחלה. בגנים רבים שנבדקו עד כה בהקשר ל
מוטציות  ה-RP. למשל,  חולי  בין  יותר שכיחות  מוטציות שהן  נמצאו מספר 
המקדד   ,RDS בגן  מוטציות  או  הרודופסין,  את  המקדד   ,RHO בגן  שונות 

.peripherin
לגבי  המטופל  את  לתחקר  יש  ובראשונה  בראש   ,RP-ל חשד  עולה  כאשר 
גברים  כולל  אחורה,  דורות  לשלושה  עד  להתייחס  יש  משפחתית.  היסטוריה 
ונשים במשפחה. אצל נשים עם X-linked RP, המחלה היא קלה יותר מאשר 

בגברים במשפחה, אשר קיבלו את הגן הנ"ל מאמהותיהן.

RP-הטיפול הקיים כיום ל
A )15,000 יחידות בינ"ל/ ליום( גורם, כלל הנראה, להאטה  טיפול בוויטמין 
מסוימת בקצב התקדמות המחלה. מטפלים בשילוב של ויטמין A עם חומצה 
של  גבוה  מינון  של  אפשריות  לוואי  תופעות  בשל   .)palmitate( פאלמיטית 
הפרעה  התפתחות  ואחרי  בדם  הוויטמין  רמות  אחרי  לעקוב  יש   ,A ויטמין 
יש להזהיר נשים לקראת הריון על השפעותיהן הטרטוגניות  בתפקודי הכבד. 

 .A האפשריות של רמות גבוהות של ויטמין
במידה שמתפתחת בצקת מקולארית, נהוג לטפל בה כנהוג בבצקת מקולארית 
על רקע אחר. טיפול זה כולל גם טיפול בכדורי דיאמוקס. ניתוחי ירוד יכולים 
להועיל ולשפר במעט את איכות הראייה עבור חולים אלה. חולים אשר נותר 
משמעותי  שיפור  על  דיווחו   )10º )סביב  המרכזית  מהראייה  מאוד  מעט  להם 

באיכות הראייה שלהם לאחר ניתוח ירוד.
הקרינה  מכלל  אחוז   99-97 המסננות  פילטר  עדשות  כגון  אופטיים,  עזרים 
הספקטראלית והעל-סגולית, עשויים להקל על הראייה בחולי RP. עדשות אלו 
מפחיתות את הבוהק ואת הפיזור הפנימי של קרני האור, משפרות את הניגודיות, 
מפחיתות את זמן ההסתגלות למעבר בין חושך לאור ולהפך. עדשות מגדילות, 

כפי שמשומשות על ידי מוגבלי ראייה, יכולות גם לסייע בחלק מהמקרים. 
יש לייעץ לחולי ה-RP להימנע משימוש בויטמין E, היות שזה עלול להחמיר 

את המחלה, בעיקר בתוספות במינונים גבוהים )400 יחידות בינ"ל/ יום(7. 

טיפולים חדשים בשלבי מחקר
מבחינה של טיפולים יומיומיים פשוטים, הוכח כי תוספת יומית של לוטאין 20 
מ"ג/ יום לחצי שנה גורמת לעלייה בפיגמנטציה במקולה בכ-50 אחוז מחולי 
RP עם חירשות(. טיפול זה לא  Usher )גירסה של  ה-RP או בחולי סינדרום 
גורם לשיפור בראייה המרכזית. ההשפעה של נטילת תוסף מזון זה לאורך זמן 

איננה ידועה8.
הגנטית.  ברמה  לטיפול  המבצבץ  הסיכוי  היא  כיום  ביותר  הגדולה  ההבטחה 
ההטרוגנטיות הגבוהה של RP הובילה למספר גישות לטיפול עבור קבוצה זו של 
מחלות. שיטות טיפול גנטי )Gene therapy( פותחו לשם תיקון של המוטציה, 
החלפה של הגן הפגום או דיכוי והחלפה של mRNA מוטנטי. בנוסף, נעשה 
מחקר בנושא קידום הישרדות וצמיחה מחדש של פוטורצפטורים על ידי הצגת 
 Gene( גורמי צמיחה או פקטורים נוגדי מוות תאי דרך מערכות לשליחת גנים

.)delivery systems
מודלים של חיות מעבדה שונות למחלות של ניוון רשתית סייעו רבות בפיתוח 
העברה  גנטית.  בהחלפה  הטיפול  של  יעילותו  לבדיקת  ראשוניים  המבחנים 
את  תפקודית  וגם  מבנית  גם  להחיות  שניתן  הראתה  הפגומים  הגנים  של 
הפוטורצפטורים. ההצלה של הפוטורצפטורים על ידי החלפת גנים הודגמה על 
ידי ביצוע הכלאה בין עכברים מוטנטיים לגן -/-rho )בהם הגן לרודופסין הרוס( 
,rho נצפתה הבעה של הגן .)rho +/+( עם דגימה גנטית מעכברים שבהם הגן תקין 

Proportion of All RP ProbandsMode of Inheritance

15-25%Autosomal dominant RP(adRP)

5-20%Autosomal recessive RP (arRP)

5-15%X-linked RP (xiRP)

40-50%Unknown: Simplex

Very rareDigenic RP

תמונה 1. מראה פונדוס בחולה עם רטיניטיס פיגמנטוזה

טבלה 1. הגורמים לרטיניטיס פיגמנטוזה פשוטה לפי דרך התורשה
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{רשימה ביבליוגרפית}

 ERG-אשר הובילה להצלה של הפוטורצפטורים ב-75 אחוז מהם, כפי שהוכח ב
ובהיסטופתולוגיה של הרשתית. ניסויים טיפוליים אשר מדמים את המצב בבני 
אדם נעשו על ידי הזרקה תת רשתית לעכברים מוטנטיים לגן ה-RDS )המקדד 
MERTK. כל הניסויים האלה  או   ,PDESβ  , ניוון הרשתית( חלבון, המאט את 

הראו הצלה משמעותית של המבנה ותפקודיות של הפוטורצפטורים. 
מחקר שנעשה על ידי וולראט ושות' הראה גם הפיכה של הפגם התפקודי בתאי 
ה-RPE. טיפול בהחלפה גנטית, אשר הוכנס באחרונה גם לשלב הניסויים בבני 
אדם, הוא הניסוי בהחדרת RPE65 תקין לחולים עם דיסטרופיה גנטית ע"ש לבֶרֶּ 
)Lebers Congenital Amaurosis, שהיא צורתה החמורה ביותר של רטינטיס 
פיגמנטוזה שבה העיוורון מופיע כבר בלידה או תוך שנה מהלידה(. הניסוי בבני 

אדם היה עדיין בשלבי פיתוח, אולם דווחה הצלחה חלקית של הטיפול. 
גם  תפקודית  להפרעה  גורמת  הגן  של  המוטנטית  הגירסה  דומיננטית,   RP-ב
של הגן המקביל התקין, או שהיא רעילה לתאים כתוצאה מהצטברות. טיפולים 
בצורות אלו מכוונים לקראת הריסה של ה-mRNA המוטנטי על ידי שימוש 
 mRNA של  לשבירה  מתוכנתים  אשר  רִיבּו-זיִמיִם,  כגון  מפרקים  באנזימים 
היות  מוטנטים.   mRNA מדכאים  אשר   siRNA ידי  על  או  ספציפי,  מוטנטי 
שיש למעלה ממאה מוטציות שונות ידועות, אסטרטגיה חלופית היא לדכא גם 
את הגן המוטנטי וגם את ה-mRNA התקין שנותר, יחד עם החלפה טוטאלית 
של ה-mRNA הנחוץ. אסטרטגיה זו נוצלה במחקר אחרון, שבו הצליחו לדכא 
mRNA מוטנטי המקדד רודופסין בעכברים ובוצעה החלפה סימולטנית של הגן 
הנ"ל. במחקר זה נצפתה עלייה בעובי שכבת הגרעינים החיצונית של הרשתית 

בעכברים המטופלים לעומת קבוצת הבקרה.
רעיון נוסף הוא שימוש בגורמי-צמיחה, על-מנת לעודד צמיחה והישרדות של 
פוטורצפטורים. הזרקה של פפטידים של מספר פקטורי צמיחה )כולל פקטור 
CNTF ופקטור   - FGF, פקטור צמיחה ציליארי   - צמיחה של פיברובלסטים 
נורוטרופי מהמוח - BDNF( לתוך חלל הזגוגית של עכברים עם ניוון רשתית, או 
עם גנים מוטנטים, הראתה הגנה על הפוטורצפטורים. האפקט הנוירופרוטקטיבי 
של CNTF הוכח במספר מודלי חיות, כולל עכבר, חולדה, כלב וחתול. בוצע 
מחקר שלב I, שכלל החדרת שתל תוך-עיני שבו יש תאים ברי-קופסית מודבקים 
עם CNTF ואשר יכולים להפריש גן זה. הבטיחות והיעילות של שתלים אלה 
RP. מחקרים בעתיד  הוכחו על ידי אדמיניסטרציה שלהם לעשרה חולים עם 

יוכלו להוכיח את ההשפעה הויזואלית של שתלים אלה.
קו נוסף לטיפול הוא על ידי שימוש במשפחה של גורמים מעכבי או מונעי מוות 
 .)XIAP( X תאי, הידועים קולקטיבית כמונעי אפופטוזיס הקשורים לכרומוזום
 XIAP-מונעים מוות תאי על ידי עיכוב גורמים, כגון קספאזות. השימוש ב XIAP
במודלי עכברים הראה הגנה של שכבות הפוטורצפטורים והתאוששות חלקית 
של התפקוד ב-ERG. מחקר אחר הראה שימור של השכבה הגרעינית החיצונית 
נעשה שימוש בפקטור מעודד  ושות'  יאנג  ידי  על  ברשתית9. במחקר שבוצע 
 cone-חיים המשוחרר על ידי תאי הרוד ושהוכח כשומר על החיוניות של תאי ה
)RdCVF(. הזרקה של פקטור זה לחלל הזגוגית של עכברים מוטנטים הראתה 
עלייה במספר תאי ה-cone ושיפור תפקודי, כפי שהוכח על ידי ERG ועל ידי 

היסטופתולוגיה של הרשתית10.

מבט לעתיד
והחשיבות  מסוימות  גנטיות  מוטציות  של  מיקומן  לגבי  הידע  התפתחות  עם 
לכמות ייצור החלבונים הקשורים אליהן, קל יותר כיום לייחס מוטציות גנטיות 
הגנטיים  הממצאים  שבין  הפער  על  לכסות  מנת  על  המחלה.  להתפתחות 
במחקרים  שימוש  ידי  על  זאת  גנים,  יותר  לזהות  יש  הקליניים,  לממצאים 
משפחתיים, אך גם על ידי ניתוח טוב יותר של גנים ידועים ודרכי ניפוי טובות 
יותר. דרך מהירה אחת לעשות ניפוי בשליש מהחולים היא על ידי סריקה של 

כל המוטציות הידועות עד כה. 
)genetic rearrangement( או מחיקות  הבעייתיות היא בסידור מחדש גנטי 
גדולות, אשר ככל הנראה נפוצות יותר ממה שחושבים. יש להוסיף לשיטת 
למוטציות  בנוסף  אלה  שינויים  לזהות  תדע  אשר  תוכנה  גם  הגנטי  הזיהוי 
הידועות. בעייתיות נוספת בזיהוי גנטי היא של החלקים אשר אינם מתורגמים 
בשיטות  לזהותם  מאוד  קשה  אשר  ואינטרונים,  פרומוטרים  כגון  בדנ"א, 
המיפוי הגנטי הידועות כיום ואלה עלולים לכלול מידע על מוטציות נוספות 

.RP-הגורמות ל
בייצור  פגמים  וזיהוי  מתורגם,  הדנ"א  שבה  הדרך  לגבי  ידוע  מספיק  לא 
ה-mRNA עדיין נמצא בתחום האפור של המחקר. יש צורך בדרכים יעילות 
ומדויקות יותר לזיהוי שינויים בחומצות אמינו, אשר יכולים להיות קשורים 
הידועות במבחן  יש לקבץ את כל המוטציות הגנטיות   .RP להתפתחות של 
בודד, אשר יאפשר אבחנה, החלטה על צפי וטיפול בצורה שהיא מהירה וזולה 

למערכת הבריאות.
התפתחויות של טיפולים גנטיים ב-RP הראו מגמה חיובית במודלי חיות. יש 

עדיין מספר בעיות המקושרות לטיפול גנטי, שיש לענות עליהן:
1. מתי יש להתחיל בטיפול הגנטי - האם מוקדם במחלה, בשלב שבו עדיין יש 
מספיק פוטורצפטורים שניתן להצילם, או שמא בשלב מאוחר שבו כבר לחולה 

יש מעט להפסיד?
2. מהי דרך המתן היעילה ביותר לטיפול הגנטי - האם על ידי הזרקה ישירה או 

על ידי שתלים? האם לזגוגית, לתת רשתית, או אולי דרך הפה?
3. כמה מכלל שטח הרשתית צריך להיות מכוסה על ידי הטיפול הגנטי על מנת 

שהטיפול יוכתר כמוצלח?
4. מהו משך הטיפול הגנטי שיש לתת? כמה פעמים יש לתת אותו?

חיותם  על  יישמרו  הגנטי,  הטיפול  ידי  על  שיוצלו  הפוטורצפטורים  האם   .5
וימשיכו לתפקד גם לאחר הפסקת הטיפול?

יש תקווה שיפותחו שיטות טכנולוגיות טובות יותר לזיהוי גנטי של המוטציות 
ב-RP. בשנים הקרובות, אנו צופים לראות התקדמות מדעית וארגונית ביכולת 
לאור  חשובה  להיות  עשויה  הגנטי  הפגם  זיהוי  יכולת  הגנטי.  הפגם  זיהוי 
התפתחות  לראות  מקווים  אנו  הגנטי.  הטיפול  במחקר  המהירה  ההתפתחות 
השנים  עשר  עד  בחמש  גנטיים  טיפולים  של  ההצלחה  בבחינת  משמעותית 

הבאות וכן יישום של טיפול זה בבני אדם.

 ד"ר עילית בור, מחלקת עיניים, ד"ר הדס קליש, מחלקת עיניים, היחידה
לנוירו-אופתלמולוגיה, המרכז הרפואי רבין, פתח תקוה
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תמונה 1. בצקת עפעף עליון בבחורה צעירה עם בלפרוכלזיס בשלב מוקדם

אין מספיק דיווחים בספרות על בלפרוכלזיס, מחלה נדירה הפוגעת בעפעפיים 
ואותה נוטים לבלבל עם דרמטוכלזיס. האבחנה המבדלת היא מורכבת אך קיימת 

חשיבות לאבחון המחלה בשלב השקט שלה כדי למנוע מהחולים בירור וטיפול 
מיותרים ולא יעילים בשלבים המוקדמים ועל מנת להציע טיפול ניתוחי נכון 

בהמשך ורק לאחר סיום השלב הפעיל

תסמונת בלפרוכלזיס

ד"ר דפנה מיצד-קורש, ד"ר יגאל ליבוביץ
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לפרוכלזיס היא מחלה נדירה הפוגעת בעפעפיים ומופיעה לראשונה בילדות ב
על  "בלפרוכלזיס"  במונח  בטעות  רבים משתמשים  ההתבגרות.  בגיל  או 
מנת לתאר תופעה שכיחה הרבה יותר של עודף עור באוכלוסיה המבוגרת 
לראשונה  תוארה  הבלפרוכלזיס  תסמונת  "דרמטוכלזיס".  נקראית  ואשר  יותר 
ב-1807 על ידי Beer ומאז ועד היום יש בספרות פחות מ-70 דיווחים על הסובלים 
מההפרעה. בשל מיעוט המקרים שתוארו, ועוד יותר מכך, היות שרוב התיאורים 
לגבי  רבות  שגויות  תפישות  בעבר  רווחו  סדרות,  ולא  בלבד  מקרה  תיאורי  הם 
התופעה. משמעות השם בלפרוכלזיס ביוונית הוא "רפיון העפעף", ואכן, התסמונת 
מתאפיינת בהתקפים חוזרים של בצקת עפעפיים הגורמים, בסופו של דבר, לרפיון 

העפעפיים, מצב שמזכיר דרמטוכלזיס וככל הנראה מכאן נובע הבלבול. 

שלבים קליניים
תסמונת בלפרוכלזיס מתחלקת לשני שלבים קלינים עיקריים: 

בממוצע,   11 גיל  הילדות-נעורים,  בגילאי  מופיע   - פעיל  המוקדם/  השלב 
מתאפיין בהתקפים חוזרים של בצקת בעפעפיים העליונים )חד צדדית או דו 
חמורים,  במקרים   .non pitting ומסוג  ואודם  כאב  ללא  הבצקת,  צדדית(. 
עפעפיים תחתונים יהיו מעורבים גם כן. הבצקת עמידה לטיפול באנטיהיסטמינים 
ובסטרואידים. משך ההתקף נע בין מספר שעות למספר ימים ותדירות ההתקפים 
משתנה בין חולים שונים אך בממוצע מדובר על כארבעה התקפים בשנה. עם 
יורדת ומרבית האנשים עוברים לשלב השני והשקט  הזמן, תדירות ההתקפים 

של התסמונת.
השלב המאוחר/ שקט - בשל האירועים החוזרים של הבצקות, עור העפעפיים 
הופך למדולדל ומקומט, צבע העור מתבהר ומופיעים כלי דם מפותלים עליו. 

מראה העור מזכיר נייר טישו.
למראה העור האופייני יכולים להתלוות מספר מאפיינים נוספים: פטוזיס )צניחת 
הנראה, ממתיחת האפונוירוזה  ככל  נובע,  לרוב אסימטרית. הפטוזיס   , עפעף(

של שריר הלבטור, בעוד השריר עצמו שמור.
בשלבים מתקדמים יותר יכולה להופיע הפרדה )dehiscence( של חיבור העפעף 
העליון ולעתים גם התחתון אל גידי הקנטוס הלטראלי ולעיתים גם המדיאלי. 
אובדן הקיבוע של העפעף לגידים גורם להתקצרות מפתח העפעפיים ההוריזונטלי 
נרכש.  בלפרופימוזיס  למעשה,  הלטראלי.  הקנטוס  זווית  של  מעוגל  ולמראה 
ההפרדה הדומה של העפעף התחתון מגיד הקנטוס הלטראלי גורמת לרטרקציה 
מטה של העפעף. מאפיין נוסף הוא אטרופיה של כרית השומן הנזאלית בעפעף 
העליון, מה שגורם להיווצרות שקע ולמראה הדומה לקפל פסאודואפיקנטאלי. 
בשל שינויים אטרופים המערבים את ספטום הארובה, יכולה להיגרם צניחה של 
שומן הארובה ולעתים גם של בלוטת הדמעות. רפיון עפעף ואפוזיציה גרועה 

בינו לבין גלגל העין עלולים לגרום לאודם של הלחמית.

פתוגנזה
בלפרוכלזיס תואר לראשונה בנערות צעירות ועל כן סברו ראשוני המתארים כי 
הרקע לבצקת הוא הורמונלי. בפרסומים הבאים נצפתה התופעה בשני המינים 
וההנחה נסתרה. בספרות נמצאים דיווחים על טריגרים רבים להתקפים בשלב 
גופנית,  פעילות  רוח,  חום,  עליונות,  נשימה  דרכי  דלקות  עייפות,  המוקדם: 
טריגר.  אף  על  דווח  לא  המקרים  במרבית  אולם,  ועוד.  חבלות  נפשי,  סטרס 
לאורך השנים עלו מספר הצעות לפתוגנזה אפשרית למחלה, העיקריות ביניהן 
הן התיאוריה הדלקתית, האימונית וההשערה כי מדובר באנגיואדמה אידיופאתית 

מקומית. תוצאות בדיקות היסטופתולוגיות בודדות בלבד דיווחו עד כה. הממצא 
העיקרי בהם הוא של הרס סיבים אלסטיים בדרמיס. יש ירידה בכמות הסיבים 

ואלה הקיימים מתוארים כאטרופים ושבורים. 
במספר  עלייה  הקולגן,  סיבי  של  ורפיון  אטרופיה  כוללים  נוספים  ממצאים 
נימי הדם והרחבתם ואינפלטרטים דלקתיים סביב כלי דם. לאחרונה, בדיקות 
אימונופלורוסנציה הראו נוכחות של נוגדנים מסוג IgA כנגד הסיבים האלסטיים 
בבדיקות שנלקחו ממטופלים בשלב המאוחר/ שקט, דבר המחזק תומכי המנגנון 

האימוני במחלה.
נראה כי בשלבים המוקדמים של אירועי הבצקת החוזרים מדובר בתהליך דלקתי 
שאולי מוביל להרס הסיבים האלסטיים. נוכחות הנוגדנים מסוג IgA יכולה להיות 

משנית לכך או להעיד על תהליך אוטואימוני.

אבחנה מבדלת
האבחנה המבדלת של בלפרוכלזיס שונה בשלבים המוקדמים ובשלבים המאוחרים 
של התסמונת. בשלבים המוקדמים, האבחנה המבדלת כוללת גורמים אחרים 
לאירועי בצקות חוזרת של העפעפיים. העיקריים שבהם: 1. אנגיואדמה חוזרת, 
משנית לרגישות יתר )לתרופות למשל( או אידיופאתית, שלרוב תלווה בתופעות 
סיסטמיות נוספות וגרד, וטיפול באנטיהיסטמינים או בסטרואידים לרוב יועיל 
ובגרד.  מתאים  בסיפור  תאופיין   contact dermatitis רקע  על  בצקת   .2 בה. 
דומיננטית,  אוטוזומלית  בתורשה  המועברת  מחלה  תורשתית,  אנגיואדמה   .3
מתאפיינת בהתקפים חוזרים דומים ומאובחנת בבדיקת רמות פעילות של מעכב 

 .C1
עפעף  עור  עם  אחרים  מצבים  של  היא  המבדלת  האבחנה  מאוחרים  בשלבים 
מדולדל, פטוזיס וצניחת שומן הארובה ובלוטת הדמעות. האבחנה כאן תיעשה 
עבר  אירועי  לגבי  החולה  ותחקור  הרפואי  העבר  בירור  בעזרת  בקלות  יחסית 
של בצקות עפעפיים חוזרות. האבחנות המבדלות העיקריות הן דרמטוכלזיס, 
העפעף  )תסמונת   floppy-eyelid syndrome-ו הארובה  שומן  של  הרניאציה 

הרפוי(. 

טיפול
עד כה לא דווח על טיפול שמרני/ תרופתי יעיל בשלב החריף להפחתת תדירות 
ההתקפים או קיצורם והטיפול המקובל הוא ניתוחי בלבד. מטרת הניתוח היא 
תוצאה תפקודית ואסתטית טובה. חשוב מאוד לנתח מטופלים עם בלפרוכלזיס 
חודשים של העדר התקפים   12 עד  נהוג להמתין שישה  לרוב  בשלב השקט, 
טרם החלטה על ניתוח. דווחו מקרים שבהם בשל הפרעה משמעותית לראייה 

או הפרעה קוסמטית ניכרת, הניתוח בוצע עוד בשלב הפעיל.
היקף הניתוח נקבע, כמובן, בהתאם לקליניקה של המטופל, כאשר ניתוח פשוט 
ובמקרים  פטוזיס,  ותיקון  העליון  בעפעף  העור  עודפי  של  תיקון  לרוב  יכלול 
מסובכים יותר הניתוח יכלול גם תיקון מבנה זוויות העין וטיפול בצניחת שומן 

הארובה ובלוטת הדמעות. 
המאפיינים  בשל  נובעת  שלה  השקט  בשלב  גם  המחלה  אבחון  חשיבות 
הניתוחיים הייחודיים לחולים אלה. תיקון פטוזיס רגיל נוטה להסתיים בתיקון 
)undercorrection(. כיוון שהפטוזיס  יתר ועדיף לתכנן מראש תיקון מופחת 
והתיקון  שמור  לרוב  הלבטור  שריר  תפקוד  האפונירוזה,  של  מהמתיחה  נובע 
גם הוצאת שומן מהארובה צריכה להיות  צריך להיות של האפונירוזה בלבד. 

שמרנית, כיוון שבהמשך עלולה להתפתח אטרופיה של השומן. 
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{רשימה ביבליוגרפית}

תיקון פטוזיס בנוכחות רפיון של הקנטוס הלטראלי עלול לגרום להרמת יתר 
בצד הטמפוראלי של העפעף העליון ועל כן במידה ודרוש גם תיקון של הקנטוס 

הלטראלי, מומלץ לבצע תיקון זה לפני ביצוע ניתוח הפטוזיס.
הגיל  עם  במרביתם,  ההתקפים.  בתדירות  תלויה  המטופלים  של  הפרוגנוזה 

ההתקפים מתמעטים עד שנעלמים. 
קרוב לוודאי שהשיעור האמיתי של התסמונת גדול בהרבה מהמדווח בספרות 
וכי מרבית הסובלים מהמחלה לא מאובחנים כראוי. קשה להעריך מהי השכיחות 
לניתוחים  זקוק  אכן  מבלפרוכלזיס  מהסובלים  חלק  ואיזה  באוכלוסיה  האמיתי 

אוקולופלסטיים לתיקון דפורמציות. בספרות הקיימת על הבלפרוכלזיס, מרבית 
המטופלים עברו ניתוחים. 

ההיכרות עם האבחנה חשובה כדי למנוע מהחולים בירור וטיפול מיותרים ולא 
יעילים בשלבים המוקדמים וכן על מנת להציע להם טיפול ניתוחי נכון בהמשך 

ורק לאחר סיום השלב הפעיל.

ד"ר דפנה מיצד-קורש, ד"ר יגאל ליבוביץ, מחלקת עיניים, המרכז רפואי תל אביב 
ע"ש סוראסקי

תמונה 2. שילוב של בצקת עפעפיים עליונות ורפיון בשלב מתקדם של בלפרוכלזיס 
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לקות ראייה קורטיקלית בילדים
לקות ראייה קורטיקלית - cortical visual impairment) CVI( - היא 

הפרעה נוירולוגית המופיעה כתוצאה מנזק למערכת העצבים המרכזית 
ומתבטאת בלקות בי-לטרלית של חדות הראייה. על הגורמים, האבחון 

והטיפול בילדים, בדגש על הסובלים מנכויות רב תחומיות

רותי ולנסי

ונותרה מ עוברית  מצוקה  עקב  להריון   32 בשבוע  נולדה  בדוי(  )שם  איה 
סובלת מאנצפלופתיה היפוקסית-איסכמית. בימים הראשונים לחייה נצפו 
המוחי,  מהנזק  כתוצאה  תרופתית.  ומאוזנים  מטופלים  שכיום  פרכוסים 
פריפרי  טונוס  קשה,  פסיכומוטורי  פיגור  של  קלינית  תמונה  כיום  מראה  מאיה 
cortical visual) CVI - מוגבר, חוסר שגשוג, קשיי הזנה ולקות ראייה קורטיקלית 

.)impairment
מאיה היא דוגמה לילדה בעלת נכויות רב תחומיות. המונח "נכויות רב תחומיות" 
מתייחס לילדים הסובלים מיותר מלקות אורגנית אחת: פיגור שכלי, לקות פיזית, 

לקות חושית, לקות רגשית ו/או מחלה קשה9.
יום- ילדים בעלי פגיעות מוחיות מגוונות וחמורות, אני נתקלת  בעבודתי עם 
הילדים  של  בחייהם   )CVI( הקורטיקלית  הראייה  לקות  שמציבה  באתגר  יום 
ובעבודתי איתם. CVI כשלעצמה מהווה מכשול עצום בפני הילדים, אך כשהיא 

מצטרפת לסל כבד של לקויות נוספות, המכשול נראה לעתים בלתי עביר. 
CVI היא לקות מוחית ולא עינית. הלקות מתייחסת לבעיות בראייה שהן תוצאה 
הפרעה  זוהי  השונים7.  הראייה  תפקודי  על  המשפיע  מוחי  בתפקוד  חסר  של 
נוירולוגית המופיעה כתוצאה מנזק למערכת העצבים המרכזית ומתבטאת בלקות 
בי-לטרלית של חדות הראייהCVI .5 מהווה כיום את הסיבה העיקרית ללקויות 
ראייה בילדים בעולם המערבי וזאת עקב שני גורמים עיקריים: ראשית, הקדמה 
ברפואת הפגים, המאפשרת אחוזי הישרדות גבוהים של ילדים הסובלים מנזק 
ראייה  ללקויות  אחרים  בגורמים  הטיפול  יעילות  שנית,  מולד;  היפוקסי  מוחי 
חלקם  את  המקטין  ילדים,  של  וקטרקט  פגות  של  רטינופתיה  כגון  בילדים 

כגורמים לעיוורון בילדות6.
 הגורם הנפוץ ביותר ל-CVI כיום הוא נזק מוחי היפוקסי איסכמי פרונטלי6,4,2.
גורמים נוספים הם: טראומה, פרכוסים, ליסאנצפליה, פולימיקרוגריה, פורנצפלי, 

הידרוצפלוס, זיהומים, דלקות ועוד6-4.
יותר  מדויקת  הגדרה  איזו   -  CVI התיבות  לראשי  בנוגע  מחלוקת  קיימת 
-Cortical visual impairment או Cerebral visual impairment. המחלוקת 
נובעת מהטענה כי ייתכן שהלקות הראשונית אינה מוגבלת אך ורק לקורטקס 
הוויזואלי הראשוני ועלולה להשפיע על אזורים אחרים המסייעים לראייה כמו 
ראייתיים- ומסלולים   ,Optic radiations לראייה,  האסוציאטיבי  הקורטקס 

 Cerebral-cortical visual impairment קשביים. היות שכך, ייתכן שהמונח 
הקודם,  המונח  את  כי  כיום  ברור  זאת,  עם  ביותר.  והמכליל  המדויק  הוא 
קונוטציה  כיוון שלביטוי  הן  מכלל שימוש,  להוציא  יש   ,Cortical blindness
שרידי  קיימים   CVI-מ הסובל  ילד  שלכל  כיוון  והן  ולמשפחה  לילד  שלילית 
 CVI התיבות  בראשי  אשתמש  להלן  לשיפור6,4,3.  סיכוי  וקיים  כלשהם  ראייה 

כ-Cortical visual impairment, עקב היותו המונח הרווח ביותר בשימוש כיום 
ולאו דווקא משום שהוא המונח הנכון ביותר בעיני.

CVI זיהוי ואבחון
קיימת  מבודדת,  לקות  אינה  קורטיקלית  ראייה  לקות  המקרים  שברוב  היות 
כשבראשן  הילד,  של  המגבלות  את שאר  שניתן  ככל  מוקדם  לאבחן  חשיבות 
הנוירולוגיות. ראייה היא תהליך פסיכולוגי מורכב, המשפיע על יכולותיו של 
הילד בתחום המוטורי, הקוגניטיבי, הרגשי והתקשורתי גם ללא לקויות נוספות, 

כך שכל לקות אחרת מוסיפה עוד יותר לחוסר האיזון בתהליך זה6. 
לרוב, מספיקה הערכה קלינית על מנת לאבחן לקות ראייה קורטיקלית. בילדים 
הסובלים מ-CVI ללא חריגויות במסלולי הראייה הקדמיים, בדיקות העיניים 
יהיו תקינות אך הם יבטאו התנהגות ראייתית ירודה או לקויה5. עקב כך, אם 
בדיקת העיניים אכן תקינה אך קיימת חוסר התאמה לתפקוד הילד, יש חשיבות 

רבה באבחון של צוות פרא-רפואי.
הסובלים  לילדים  טיפוסיים  ופיזיולוגיים  התנהגותיים  מאפיינים  לייחס  ניתן 

מ-CVI. להלן סקירה של המאפיינים הנפוצים7-5,3,1:
לזמן  גירוי  על  ישירות  להביט  קושי  יבטאו  הילדים   - קצר  ויזואלי  קשב   �

ממושך. 
� העדפת צבעים - לרוב אדום וצהוב, כמו גם העדפת קונטרסטים חזקים )צהוב 

על שחור לדוגמה(.
ויזואלים ירודים - תגובות מעוכבות, אי קיום תגובות או תגובות  � רפלקסים 

חלשות בעוצמתן לגירוי מאיים.
� בהייה לא ממוקדת או כלפי מקור אור/ פוטופוביה - רתיעה וחרדה מאור. 
לעתים ניתן, באופן פרדוקסלי, לראות את שני המאפיינים באותו ילד. הרתיעה 

מהאור חולפת בדרך כלל עם הגיל.
� קושי או חסר של קשר עין-יד - הילדים מסובבים את ראשם לכיוון אחר 

כאשר הם מושיטים יד לחפץ.
� קושי בראייה לרחוק והעדפת קירוב חפצים לפנים.

� גרייה עצמית ויזואלית - נפנוף אצבעות מול העיניים או תנועות ראש מהירות 
וחזרתיות.

העדפת שדה ראייה מסוים - לרוב נצפית העדפה פריפרית. 	�
זמן תגובה ארוך לגירוי - לעתים לא נצפית תגובה מיידית לגירוי עקב צורך 	� 

בזמן רב יותר לקליטה ועיבוד של הגירוי. 	
crowding effect - העדפה להביט על גירויים פשוטים, בעלי צבע אחד או  	� 

שניים על רקע חלק )לרוב שחור(. 	
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ניתן להשתמש בבדיקות תמך והדמיות על מנת לתמוך או לאשר אבחנה של 
הראייה  מסלולי  לאורך  ומיקומה  הפגיעה  חומרת  את  לאמוד  גם  כמו   CVI

האחוריים.

התערבות מתאימה ומטרות הריפוי בעיסוק
חשוב להכיר בזאת כי בניית תכנית התערבות, כמו גם ההתערבות עצמה בילדים 
מרפאים  גננות,  הורים, מטפלים,  הכולל  מקצועי  רב  צוות  מצריכה   ,CVI עם 
נוירולוגים  התפתחותיים,  רופאים  תקשורת,  קלינאי  פיזיותרפיסטים,  בעיסוק, 

ואנשי מקצוע רלוונטיים נוספים7-5,1.
עם  בעבודה  בעיסוק  הריפוי  את מטרות  בעיסוק, אתאר  היותי מרפאה  מעצם 
ילדים רב בעייתיים הסובלים גם מ-CVI ואת הפתרונות הסביבתיים והאמצעים 

הטיפוליים בהם אני משתמשת.
:CVI מטרות הריפוי בעיסוק בעבודה עם ילדי

הערכת גורמים מסייעים ומגבילים בתפקודיו של הילד, בסביבתו ובעיסוקיו. 	�
התאמת הסביבה כך שתהיה מאפשרת ביותר עבור אותו ילד. 	�

התאמת אביזרים )כלים, משחקים( לצרכיו של הילד. 	�
פיתוח פעילויות על מנת לקדם השתתפות במעגלי עיסוקיו השונים ועל מנת  	� 

לשפר איכות חיים. 	
שיפור וחיזוק גורמים מסייעים ביכולותיו של הילד - חיזוק יכולות קיימות 	� 

ופיתוחן. 	
התאמת אביזרי עזר העשויים לקדם את הילד כפיצוי על לקות הראייה. 	�

בעל  שונה,  הוא  קורטיקלית  ראייה  מלקות  הסובל  ילד  כל  כי  לזכור  חשוב 
התקדמות  וקצב  ומשונות  שונות  מגבלות  אחרות,  ייחודיים,יכולות  מאפיינים 
שונה. חשוב לייחד תכנית התערבות לכל ילד ולעקוב אחרי תגובותיו המוטוריות, 

הוויזואליות, הקשביות והרגשיות.

הטיפול ב-CVI בילדים הסובלים מנכויות רב תחומיות
נמוך:  מוטורי  ברובם, תפקוד  רב תחומיות מראים,  מנכויות  הסובלים  הילדים 
חסר בשליטת גב, שליטת ראש לקויה, מתקשים בהשגת אבני דרך התפתחותיות 
)גלגול מצד לצד, ישיבה, זחילה( ולהם תפקוד קוגניטיבי נמוך: חקירה נמוכה, 
מצב  בהבנת  ליקויים  בתקשורת,  ליקויים  עין-יד,  בקשר  ליקוי  ביזימה,  חסר 
)סיטואציה, קשר סיבה-תוצאה וכדומה(. כמו כן, קיימת השפעה של הלקויות 
בחוסר  אבנורמאלי,  בטונוס  ביטוי  לידי  הבאה  למצבם  הנוספות  הנוירולוגיות 
שליטה מוטורית ובאי דיוק מוטורי. אי לכך, בעיצוב הסביבה ומתן הגרייה יש 

להביא בחשבון את כל המאפיינים יחד.
עקרונות הטיפול הם:

יצירת מרחב אישי, קבוע ומותאם - עקב חוסר הניידות העצמית של ילדים 
הסובלים מ-CVI, הם שוהים במיטותיהם או בכסאות מותאמים. חשוב ליצור 
עבורם מקום מוכר לפי יכולות הראייה שלהם. לדוגמה, לתינוקת שראשה נוטה 
רקע  ליצור  רצוי  במיטה,  שכיבה  בזמן  לאחור  אקסטנציה  היפר  תוך  לשמאל 
שחור באזור הראייה על ידי הצמדת לוח קשיח/ מרופד שחור או צביעת הקיר 
בוהק  ברור, בעל צבע  גירוי אחד,  ניתן להצמיד  זה. על הרקע השחור  באזור 
)לרוב אדום או צהוב, אם כי חשוב להעריך באופן ייחודי עבור כל ילד(. אם 
התינוק הוא בעל יכולת הושטה ידנית, ניתן להצמיד גירוי בעל מרקם מעניין או 

אלסטי למשיכה כמו גם גירוי המגיב בזמן מגע )פעמונים למשל(. 

יצירת גרייה חד ערוצית וסלקטיבית - ידוע כי לקות בחוש מסוים מערערת 
בו  חוש  ערוצי  בשני  המיקוד  יכולת  ואת  הסנסורית  האינטגרציה  יכולת  את 
הראייה  בחוש  להתמקד  לילד  לאפשר  רצוי  תרגול,  בזמן  לכך,  אי  זמנית7. 
בלבד, כלומר לנטרל קושי מוטורי, לשמור על סביבה שקטה ונקייה מגירויים 
נוספים. לדוגמה, עם ילד הסובל משיתוק מוחין והוא ספסטי בארבע גפיים, 
נתרגל יכולת הושטה מדויקת לגירוי אור על ידי הנחת הגירוי במקום שאליו 
הגירוי,  בזיהוי  הריכוז  ביותר.  הקלה  היא  עבורו  המוטורית  ההושטה  יכולת 
רבים  משאבים  מצריכים  וההושטה  הגירוי  למיקום  ויזואלי  זיכרון  ביצירת 
מהילד בו זמנית. לכן, על מנת לנתב למטרת התרגול, נשתדל לסייע לילד 
בתחום המוטורי ולאתגרו אך ורק בחוש הראייה. יש לזכור כי מדובר בילדים 
בעלי תפקוד כללי נמוך, אך עם השיפור בביצועים ניתן להעלות את מורכבות 

המטלה.
 CVI-מ הסובלים  המטופלים   - ולמידה  שליטה  להשגת  מפצות  טכניקות 
ביותר5.  הגרועה  הפרוגנוזה  בעלי  הם  נרחבות  נוירולוגיות  תסמונות  בשילוב 
במקרים אלה יש לאמנם גם בטכניקות פיצוי לצד טכניקות רמדיאליות. להלן 

שתי דוגמאות: 
הנעשה  את  רואים  אינם  שהילדים  כיוון   - לפעולה  כמלווה  תמלול  על  דגש 
להם, את הנעשה סביבם ואת הבעות הפנים של המטפל, חשוב "לתאר להם 
במילים" את הסיטואציה. התיאור יקנה לילדים תחושת ביטחון ושליטה במצב, 
מוגבלת ככל שתהיה. חשוב להדריך את הצוות המטפל ללוות במלל החלפת 
טיטול, שינוי מנח, דקירת מחט של מזרק, יציאה לשמש לאור חזק והזדהות 
בכניסה לחדר הילד. ליווי מילולי לתנוחות שונות יקנה למידה של סכמת גוף 
והבנת מושגים בסיסיים בשפה, לדוגמה: "אתה יושב", "אתה עומד בעמידון", 
"יד ימין שלך על הברך", "אתה נוגע בשערות שלך", "אני מחזיקה אותך על 

הידיים שלי" ועוד.
על  ערוצית  וחד  בסיסית  סנסורית  גרייה  מתן   - גירוי-פעולה  התניה  יצירת 
מאפיינת  זו  טכניקה  בעקבותיו.  לפעולה שבאה  הגירוי  בין  התניה  ליצור  מנת 
אוכלוסיה ירודה, שבה ההבנה המילולית נמוכה או נראה כי אינה מתקיימת, או 
לחלופין מתאימה לתינוקות רכים. גם בטכניקה זו המטרה לשפר איכות חיים 
על ידי השגת שליטה ותחושת ביטחון. לדוגמה, מעל למיטת תינוק, ניתן למקם 
רדיו-טייפ ולהשמיע מוזיקה קבועה שתלווה כל החלפת טיטול. ניתן לשיר שיר 
קבוע בזמן הפשטה והתארגנות למקלחת. על הגירוי האסוציאטיבי להיות קבוע 
וברור ובשימוש מבודד לפעולה ספציפית. יש לזכור כי מדובר באוכלוסיה ירודה 
שתוביל  מידע  הצפת  למנוע  מנת  על  התניות  של  קטן  מספר  לבחור  כן  ועל 

למטרה הפוכה. 

נסקרה  בעיסוק.  בריפוי  בה  והטיפול   CVI-ה בתופעת  דן  המאמר  לסיכום, 
על  דגש  עם  זו,  מלקות  הסובלים  ילדים  בקרב  והטיפול  האבחון  חשיבות 
התיאורטי  המידע  לאור  תחומיות.  רב  מנכויות  הסובלים  ילדים  אוכלוסיית 
ובכלים טיפוליים שנמצאו  ההולך ומצטבר בספרות, בולט חסר בידע קליני 
התערבות  לגבש  מקום  יש  לפיכך,  זו.  בתסמונת  מחקרית  ומבוססים  יעילים 
בצורה  יעילותה  את  ולהוכיח  מובנה  טיפול  פרוטוקול  בדמות  טיפולית 

מחקרית.

רותי ולנסי, מרפאה בעיסוק, המרכז הרפואי רעות, תל אביב




