
           

   
 

 
   
   
 
 

  
 

  

 

 
 
     
 
 

 
       
 
 
      
    

 

     
 
 
 

   

  
     
      

     
   
     
      

 
 
 
 
 
 

   
 
 
 
     
 
 
 
     

 
    

   
 

     
 
     

   
 

 
 
     
 
      
 

 
 
      
 
 
 
 
 
 

 
 
 
     
 
 
 

  

  

      

      

  
 
    
 
     

 
 
 
 
       

 
 

 םרים מקצועיימאמ  
 RDH, BA, MPH, SC הדס בלום

 םיילטנד םטיביה
 השות גלחם מם עילפוטמב

בקבוצה   ביותר  הנפוצה  היא  גושה  מחלת 
אגירה   כמחלות   הידועות   נדירות   מחלות   של  
מוטציה   ידי  על  נגרמת  המחלה  ליזוזומליו ת.
ממוצא   יהודים  אצל  בעיקר  וקיימת  גנטית 
יהיה   אשכנזים   יהודים   מ־ 17  אחד  אשכנז י.
יהודים   מתוך   850  ו־ 1   ) 1:17 ( המחלה  של  נשא 
בקרב לא יהודים ויהודים לא   אשכנזים יחלה . 
 .)1 ( היא  1:40,000 המחלה  שכיחות  אשכנזי ם,
שונות   באוכלוסיות   גם   קיימת   גושה   מחלת  

בישראל, אך בשכיחות נמוכה יות ר. 
 ,תיתשרות הלחמ איה השוג תלחמ

 דיזורברצוקולג תורבטצהמ תמרגנה
(Glucocerebroside,) ירכוס־ימנוש מרוח, 

 תדמוע הלחמה סיסבב .ףוגב םינוש םיאתב
 דוקפתב העיגפל הליבומה תיטנג העיגפ
 זאדזיורברצוקולג ילמוזוזילה םזינאה
(Glucocerebrosidase ,) תא קרפל ודיקפתש 

 .ראגנש ידזורברצוקולהג
חולי   אצל  האנזים  בתפקוד  הפגיעה  בעקבות 
מתקיימת אגירת יתר של החומר השומני־  גושה ,
)תאים   המקרופאגיים  התאים  בתוך  סוכרי 
בלעניים  המשתייכים  למערכת  החיסון  ומצויים  
במח   בד ם, הלימפ ה, בקשרי  חיבו ר, ברקמות 
לממדים   גדלים  והם  ובכב ד( בטחול  העצמו ת,
תאי   גוש ה".  "תאי  הנקראים  גדולים  תאים  של 
בטחול ובמח העצם   גושה נאגרים בעיקר בכב ד,
וגורמים  להגדלתם , להפרעה  בתפקודם  ולכאבי  

עצמות ) 2(.

Typs 
 קיימים שלושה סוגים של המחלה:

GD1 עיפומ אוה .רתויב חיכשה גוסה אוה 
 תוברועמ אלל ,השוג ילוחמ 94%־כ ברקב
 ברקב חיכש הז גוס .תודליה ליגב תיגולוריונ

 ינימסת .יםזנכשא יםדויה דויחיב ,יםדויה
 לש הלדגה םיללוכו ,םילק בורל םה הלחמה
 ,םדוקפתב העיגפל הליבומה ,דבכהו לוחטה

....................................................

 תואפרמב םינש־ךורא ןויסינ תלעב ,תינניש- בלום הדס 
 לש ןושארה רוזחמב הדמל .תויטרפו תוירוביצ םייניש
 םייניש תאופרב ךשמה ידומילל ןוכמב תוינניש ידומיל
 תואירב תוכרעמ להנמב ןושאר ראות תלעב .הפיחב
 מתמג ,רוביצה תואירבב ינש ראותו לאערזי קמע תללכממ
 .הפיח תטיסרבינו, אתואירם בודיק
 השוג תאפרמ תמאתמו יטנגה ןוכמב רקחמ תמאתמ ,םויכ
 .הפי, חם"במם רילוחת היבב
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 גוס םינחבאמ ןיא בורל .דועו ,תומצעב תויעב
 ,רותי ראוחמ אלא ותדליוה ותקניה ליגב הז

 ,םיבר םייטמוטפמיסא םירקמ לע עיבצמש המ
 תכרעמ לש הביל תמושתל םיעיגמ םניאש
 לצא םג יםעיפומ יםמוד יםנימסת .תואירבה
 ףסונבש ,הלחמה לש 3ו־ 2 םיגסומ םילבסוה
 .תויבצת עועיגפם מם גילבום סהל

GD2 תיזכרמה םיבצעה תכרעמב תעגופ, 
 ךרדבו יםנוש יםמוטפמסיבו יםנמסיב הוולמ
 רומחה גוסה הז .םייתנש ליג דע תינלטק ללכ
 .תוומל ליבומה בחרנ יחומ קזנ םרגנ ובש ,רתויב
 רתויב רידנו ,תיללכה הייסולכואב רידנ אוה
 .תידויהה יהסיולכואה ברקב

GD3 תינורכה תיתפוריונה הרוצה איה 
 םיבצעה תכרעמ לש תוברועמ םע ,GD של

 םילגיב תחתפתמ תיחומה העגיפה .תיכזרמה
 ןפואב מתדקמתו GD2 תומעלרותיםיראוחמ
 3,4(.ר )תוי יטיא

 ולפיטה
 תכושח הלחמ התייה השוג ,הנש 30 ינפל דע

 הוכמנ התיהי םיאפורה ברקב הל תועדומה .אפרמ
 ועצוהש םילופיטה .תראוחמ התייה החנבאוה
 םיידפותרוא םיחויתנו לחוטה תיתרכ ויה םילחול
 .תומצעב באכת הת איחפהו לדעונ, שםינוש

 שיגנ ,ןימז השוג ילוחב לופיטה ,םויכ
 תובר רזוע הלחמה לש םדקומ יוהיזו חונו

 תויורשפא יתש שי .םינימסתה תתחפהב
 :םינוש םינונגנמ ינש לע תוססובמה ,לופיט

 ERT - Enzyme) חליפי אנזים בעזרת פולטי
Replacement Therapy) במעכב טיפול וא 

 םיזנאב לופיהט (.Substrate) סובסטרט
 ,הזונגורפב תטלחומ הכפהמ ללוח יפילחה
 הלחמב םילוחב לופיטל יטרדנטסה אוה םויכו
 םיזנאה תפלחה לש ןונגנמב לעופ אוה .וז

 ידזורברצולג ינמשוה רמוהחש ךכ ,החסר
 יפולחה םיזנאה ןתמ .רבטצמ וניאו קלוסמ
 ךשמל םייעובשל תחא ,יוריע ךרד עצבתמ
 וא תיב ילופיט תרגסמב ולבקל ןתינ .העשכ
 וןרסיחה (.לפטומה תירחבל) םילחוה תפוקב
 .לופיטת בולתא הוד היחיה

 שולש ידי לע םויה ןתינ יפילחה םיזנאב לופיטה
 ;Cerezyme םיזנאה םע-Genzyme:תורבח

Shire-םיזנאה םע Velaglucerase alfa; 
 .Taliglucerase alfa םיזנאה םע-Pfizerו־

 יםרוקיב ךות ,תישיא יםמאתומ יםלופיטה
 תריצע רחא בקעמ ךרוצל אפורה לצא םירידת
 תסמ ,םיימרגה םייונישה יטביהב ותרדרדיהה
 .לוחטד ובי כחפנם ודת הוריפ, סםצעה

 ימופ לופיט םג החתיפ Genzyme רתבח
 איה :הנוש הרוצב תדבוע הפורתה (. הפה ךרד)

 תבכעמ אלא רסחה םיזנאה תא הפילחמ הניא
 םיזאנלש ךכ ,דיזורברצוקולהג תורבטצה את

 ימופה לופיטה ". הדובע" תוחפ היהת עוגפה
 ,ותקיניומ ןויריהב םישנל ,םידליל רשאומ וניא
 יוביר לש בצמב וא בצק תוערפה םע בל ילוחל
 ־ןיב היצקארטניא תויהל היושע רשאכ ,תופורת
 .תיתפורת

 םימיזנאה לכ ,ץופנה גוסה ,1 גוס השוג ילוחב
 תוחלצה וארה תימופה הפורתה םגו םייפולחה

 ויוה ,ותליעיו ותחיטב יטביהב ותבוט אותצוות
 ינפ תא התנישש תיעדמ ךרד תצירפ רדגב
 םיימרג םייונישב רופיש םגדוה ,ןכ ומכ .הלחמה
 ןייצל בושח .םידליבו םירגובמב םצעה תסמבו

 לוחט תתירכב ךרוצה תא ורתיי ולא םילופיטש
 המיע תויחל ןתינש וזכל השוג תלחמ תא וכפהו
 ימופה לופיטהו םיזנאב לופיטה ,לארשיב (. 5)

 .תואירבד הרשי מדל ים עינמוממ
 םיזנאה תא לבקש הלוח לכש ןייצל בושח

 בטוה ובצמ ,םיאתמ ןונימב םינש ךשמב לפומטו
 יםתחופ יםבאכה ,יםניקת יםכרעה :תיתועמשמ
 תינורכ הלחמכ השוגה םע תויחל חילצמ אוהו
 תועדומ ןיאש רחאמש אלא .אירב שיגרהלו

 תא םילבקמ םניא םיבר ,הלחמל תקפסמ
 .םינך שרואם לינימסתהם מילבוסל וופיטה

 הפל הלחה לשון גיר בשקה
 תונייפואמ השוג ומכ תוילמוזוזיל הריגא תולחמ

 םירביא םהב םיברועמש ,םייתכרעמ םייוטיבב
 ותוכרא ותמצע ,וףגב ותונש ותכרעמ ,םיונש

 תסלה .תסלהו הפה תכרעמ ללוכ ,ראווצ־שארו
 תסלהמ רתוי תעפשומ (, הלובידנמ) הנותחתה
 דוגינב ,הכורא םצע איהש רחאמ .הנוילעה
 ותבורעמל הרטמ ותיהל הלולע איה ,הליסקמל
 יאת תרידחל ילאיצנטופ רגאמל תבשחנו תימרג
 .םילוחמה 90%־ר מתויה בשוג

 יוקל דוקפת םגדומ השוגה ילוחמ עברכב
 תורודצורפ ינפל הקידב בייחמ הז ןותנו ,תוסיטב
 הדבעמ יאצממ .םייניש ילופיטו הדיל ,תויגרוריכ
 הינופטיצובומרוט ותכומנ םד ותיסט ןוגכ
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במחקרם  בדקו   )1998( ועמיתיו     
    
 
 
 
 
 
      
 

     
 
     
     
 

 יםמומידלו יםמומידל תורשפא לע יםעיבצמ
 םיתיעל איה תסלה ותבורעמ .םייטנונפס
 התוהזל ןתינ ךא ,תיטמוטפמיסא תובורק
 .םייתרגש םיילטנד ןגטנר ימוליצב ירקמ אצממכ
 יםיוניש תובורק יםתיעל יםפשוח יםיניש ימוליצ
 םצעל השוג יאת לש הרידחמ םיעבונה םיימרג
 םיאצממה .הלחמה תוחכונ תא תוהזל םילוכיו

 ,הלובידנמב רקיעב ,יםיחכשה יםיפרגוידרה
 ותפיפצ ןדבאו או החתפה) הינאופטסאו םה
 ירודיס הנבמ ןדבוא (, םצעה לש תילרנימ
 םיעגנו םישרוש תגיפס ,םצעה לש ירלוקברט
 תופיפצה ללגב ,הרואכל ,הלא לכ .םייטנצולוידר
 .ןשה לש םיילקיפא םירוזאב השוג יאת לש
 הבוהצ יהצטנמגיפ יםללוכ יםילרוא יםאצממ
 תעיקבב בוכיע ןכו ,תויכטפו הפה תיריר לש
 םיליג ןיב םירעפ לע עיבצמה ,תועובק םייניש

 .םיילטנדל םייגולונוכר

 םיינילם קריקורי מאית
 ותבר ותיתכרעמ ותערפוה םייכיחנ ותלחמ

 םייתביבס וא/ו םייטנג םייגולויטא םימרוג תוקלוח
 תמקר לע תיתועמשמ עיפשהל םייושעה ,םימוד
 ילטונדוירפ הזיחאת ןדבאול וםרגלו םייכיחנה
 תוערפההמתוברשףאלע.תישתכמהםצעןדבואו

 ומכ ,תוחיכש אל וא תורידנ ןה ולאה תויטנגה
 תלחמ תומדקתה לע תועיפשמ ןה ,השוג םורדניס
 ןפואב םייתקלד םיכילהת תרבגה ידי לע םייכינחה
 14(.י )קדייחד הבורק בי רולו תניאש

 םיסחייתמ וז הריקסב םיקרמה ירויאת
 ילוח לצא יםמודה יםנייפאמה .השוג םורדנסיל
 תונולתה ןיב ךא ,בלסת בעיקר םאיצמנ שהוג
תוארל רשפא השוג ילוח לש תוירקיעה

 םיכילהתה תרבגה תובקעב ,מהחניכיים דימום 
 .םייתקלדה

 עייסל תויושע ולא םירקחממ תונקסמה לכ
 םייכינח ייוטיב רופישל םורתלו הלחמה ןוחבאל
 .םילוחל הם שייחת הוכיר אופישלו

)2014( ויתימעו Ahmadieh לש םרקחמב  
 לצא ראווצ־שאר יפרגוידר אצממ ראותמ
 תירקיעה התנולתש ,השוג םע 46 תב שהאי
 םירוזא לע שגדב ,תסלב םיקזח םיבאכ התייה
 םיינישה ראשש דועב ,םיירוחא םיירלובידנמ
 הרמחה לע הננולתה תלפוטמה .תוניקת ויה
 יסיכ לדוג ,תקלד ידקומ ןיא .הסיעלב םיבאכב
 םיימרג םימגפ אלל ,מ"מ 6-3 ןיב ענ םייכינחה
 הנחבוא ,רבעשל תנשעמ איה .םייתועמשמ
 וםליצב .השוגל יוריע תלבקומ סיזווראופטסאוב
 ירוחאה קלחב םייטילו םייטנצולוידר םיעגנ וארנ

 ,היספויב החלקנ (.1 הנומתב ואר) הלובידנמה לש
 הנותחתה תסלל םירדוח השוג יאת וארנ ןכאו
 .תסלה םצע לש תוברועמ םע הנחבאה הנתינו

 םיגירח םיעוריא אלל ,בוט יופירה ,חותינ רחאל
 רופיש לע החוויד תלפוטמה .בקעמ שדוח רחאל
 (.  7ה )נל שב שקער מחאם לה גלב שאכב

DECEMBER 2023 

 השיא לצא ארווצ–שאר ירפגוידר אמצמ ארומת (2014) ויתימעו Ahmadieh לשםקרמחב.1 הונמת
 םיילרובידנמםירוזא על שדגב,תלסב קיםזחםביאכהיתהי יתרקעיההתנולתש,הושגםע 46 תב

 .תוקינתוהי יםיינשהראשש דועב,םיירואח

Bildman 
 ,16 תב הדליב הרקמב הלחמה התלגתה
 ימרונפ םוליצב .תששע תרסה לופיטל העיגהש
 ־וד םייטנצולוידר םירוזא וארנ תסלה לש
 סיהפויב החקלנ .הלובידנמב יםרזופמ יםידדצ
 לופיטה רחאל .השוג לש הנחבא הרשואו

 ,שהוגב לופיטהו הנחאבה ,תששעה איצממב
 תיללכה התחוורבו הנייגיהב רכינ רופיש לח
 8(.ה )דליל הש

 לופיטב םיינישה יאפור לש תעדה לוקיש
 ,בושח םתאפמרב (1 גוסמ רקיעב) השוג ילוחב
 .םדאל םדאמ םינתשמ םינימסתהש ןוויכמ
 םינוש םצע ינימסת ואטבי םילפוטמהמ קלח
 דשח הלעמ ןגטנרה םוליצ םא ,ןכל .אל םקלחו

 תצירטמ לשב ,השוג יאת תרידחל אפורה לצא
בדיקת ,הנותחתה תסלב הניקת אל םצע

 םיאתמה יעצמאה איה ,ביופסיה ולא אנזים, 
 תקדצומ יההת סיהפויב .הנחבאה עוציבל
 םיעגנ לש יפוס ןוחבאל ,םימיוסמ םירקמב
 םיבצמ תלילש ךרוצלו תסלה םצעב םיבאוכ
 או ותונש ותחנבאבםיינוגטונדאו םיומהיזלש
 (.10ת )ולדבמ

 ויתימעו Michanowicz לש םרקחמב
 ןב ריעצב השוג לש הרקמ לע חווד (1967)

 םייטנצולוידר םיעגנ ,םייתששע םיעגנ וארנ .21
 הונחתתה תסלה לש ותוחנטה ישורשב
 לפטו ירעצה .יתללכ סיזורופואיטסואו

 אלל ,ותיגורריכ ותורדצורפב ,תיטונדודנא
 היה יופירה ,ןכמ רחאל יצחו הנש .םיכוביס
 לוחט תתירכ רבע לפוטמה יכ ןייצל בושח .בוט
 ןוכיסה ךכיפלו ,השוגה תובקעב רתוי ריעצ לגיב
 (. 9ת )חם פיימומים דיכוביסל

Carter 
 ויה םיקרמהמ 25־ב .השוג םע םילפוטמ 28
 דעונ רקחמה .תסלה תוברועמל ןגטנר תויודע
 תומצעב השוג תלחמ לש םייוטיב רתאל
 םיאצממה .םיימרונפ םימוליצ תועצמאב תסלה
 הסג הבחרה ,הבחר תימרג העיגפ םה םיחיכשה
 תגיפס ,הטסיצ ייומד םיעגנ ,םצעה יללח לש
 ותעובק םייניש לש תראוחמ ותצרפתוה םישורש
 20 ליגל תחתמ םילוחהמ תיצחממ רתוי לצא

.)13( 
Weigler הקרמ וריאת ( 1967) ויתימעו 

 לש תוחכונ םע ,השוג הלוח 28, ןב רבג לש
 ןשו ותומדמ ותטסיצ ,םייטנצולוידר םיעגנ

 ילקיפאירפ וםליצ .הורבש הונחתת תוחנט
 תוילאמשה תונחוטה ןיב יטנצולוידר עגנ ףשח
 (. 10ם )יכוביא סל, להריקה עעצו. בתונותחתה
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