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أكروميليا: قصر نهايات الأطراف التي تؤثر بشكل أساسي على الأجزاء البعيدة من الأطراف )اليدين والقدمين( 
بالنسبة للأجزاء الأخرى من الأطراف.1

اللحمية: كتل صغيرة من الأنسجة في مؤخرة الأنف وفوق سقف الحلق. تعد اللحمية جزءًا من جهاز المناعة، حيث 
يساعد على مكافحة العدوى ويحمي الجسم من البكتيريا والفيروسات.2

الأحماض الأمينية: اللبنات الأساسية للببتيدات والبروتينات.3
انقطاع النفس: توقف مؤقت عن التنفس يحدث غالبًا أثناء النوم.3

التهاب المفاصل: التهاب المفاصل نتيجة لأسباب مُعدية أو أيضية أو بنيوية.4

الغضروف: نسيج صلب ومرن موجود في جميع أنحاء الجسم. حيث يغطي سطح المفاصل، ويعمل كممتص 
للصدمات ويسمح للعظام بالانزلاق فوق بعضها البعض.5

الخلية: الوحدة الأساسية المرتبطة بالغشاء، وهي تحتوي على الجزيئات الأساسية للحياة والتي تتكون منها جميع 
الكائنات الحية.6

المفرق العنقي النخاعي: المنطقة التي تلتقي فيها الجمجمة بالعمود الفقري.3

الكروموسوم: بنية من الحمض النووي تشبه العصي ملفوفة بإحكام حول بروتينات هيستون التي تحمل المعلومات 
الوراثية في شكل جينات؛ وتوجد الكروموسومات في نواة الخلايا.3

الحنك المشقوق: شق خلقي في سقف الفم.7

الرمع: سلسلة من التقلصات العضلية الإيقاعية اللاإرادية والاسترخاء تحدث في شكل تشنجات في بعض الحالات 
العصبية.3

التصوير المقطعي المُحوسب: تقنية تصوير طبية تنتج صورًا للجسم عالية الدقة.3

النسيج الضام: مجموعة الأنسجة في الجسم التي تحافظ على شكل الجسم وأعضائه وتوفر التماسك 
والدعم الداخلي.8

الاستشاري: طبيب ذو خبرة ومكانة عالية ومُتخصص في مجال واحد من مجالات الطب.9
استئصال القحف: الاستئصال الجراحي لمنطقة من الجمجمة.3

البيتيد المدر للصوديوم من النوع C (CNP): يتم إنتاج CNP بواسطة خلايا البطانة )بطانة الأوعية الدموية( 
والقلب، ويبدو أنه يلعب دورًا بارزًا في وظائف الأوعية الدموية والقلب، من الناحية الفسيولوجية والمرضية.10
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انفصال الشبكية: حالة تصيب العين تنفصل فيها الشبكية عن غلاف العين المشيمي.11، ويصف انفصال الشبكية 
حالة طارئة تبتعد فيها طبقة رقيقة من النسيج )الشبكية( في مؤخرة العين عن وضعها الطبيعي.12

الجينات المُهيمنة: الجين المهيمن، أو النسخة المهيمنة من الجين، هو نوع معين يعبر عن نفسه بقوة أكبر من أي 
نسخة أخرى من الجين الذي يحمله الشخص.13

التقزم: حالة مثل مرض التقزم الهيكلي اللاغضروفي تصيب الأشخاص الذين يتميزون بصغر الحجم أو قصر 
القامة بشكل غير عادي.14

أخصائي الأذن والأنف والحنجرة )ENT( أو أخصائي السمعيات: يتعامل أخصائيو الأذن والأنف والحنجرة )يُشار 
إليهم اختصارًا بالإنجليزية بـ ENT( مع تشخيص وتقييم وعلاج أمراض الرأس والرقبة وبشكل أساسي الأذنين 

والأنف والحنجرة.15 أخصائيو السمع هم خبراء يُمكنهم المُساعدة في الوقاية من اضطرابات السمع والتوازن 
وتشخيصها وعلاجها للأشخاص من جميع الأعمار.16

التعظم الداخلي الغضروفي: عملية يتم فيها استبدال غضروف نامي بشكل منهجي بعظم لتشكيل الهيكل العظمي 
المتنامي.17

أخصائي الغدد الصماء: طبيب يعالج الأمراض المُتعلقة بمشاكل الهرمونات.18

الالتقام الخلوي: عملية تأخذ الخلية من خلالها المواد الخارجية؛ حيث ينثني الغشاء البلازمي للخلية 
إلى الداخل، وينصهر ليشكل فجوة أو حويصلة تحتوي على المادة المُبتلعة.3

الشبكة الإندوبلازمية: نظام من أغشية سيتوبلازمية حويصلية وصفائحية مُترابطة تعمل بشكل 
خاص في نقل المواد داخل الخلية.3
الخصوبة: القدرة على الإنجاب.19

االمشية: طريقة في المشي أو الحركة على الأقدام:20

الجينات: تسلسل محدد من النيوكليوتيدات في الحمض النووي أو الحمض النووي الريبي الموجود عادةً على 
كروموسوم. وهي تعد الوحدة الوظيفية للوراثة التي تتحكم في انتقال والتعبير عن صفة واحدة أوأكثر. يتم ذلك عن 

طريق تحديد بنية بولي ببتيد معين وخاصة البروتين أو التحكم في وظيفة مادة وراثية أخرى.21

اختبار الجينات: يبحث الاختبار الجيني عن التغييرات، التي تُسمى أحيانًا الطفرات أو المُتغيرات، في الحمض 
النووي.22

الاستشارة الوراثية: عملية يتم من خلالها تبادل معلومات عن الجوانب الجينية للأمراض من قبل مُتخصصين 
مدربين مع أولئك المُعرضين لخطر متزايد أو الذين يُعانون من اضطراب وراثي أو المعرضون لخطر نقله إلى 

نسلهم الذي لم يولد بعد.23

الاضطرابات الوراثية: مرض يحدث كليًا أو جزئيًا نتيجة تغيير في تسلسل الحمض النووي بعيدًا عن التسلسل 
الطبيعي.24

الجينوم: المجموعة الكاملة من المادة الوراثية الموجودة في الكائن الحي.3

النمط الجيني: البنية الجينية، المتميزة عن السمات الفيزيائية )النمط الظاهري( لخلية أو كائن حي؛ تستخدم عادة 
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للإشارة إلى سمة واحدة أو مجموعة من السمات.3

الأذن الصمغية: حالة تصيب الأذن الوسطى للأطفال حيث يعيق المخاط اللزج حرية حركة سلسلة العظام التي 
تربط طبلة الأذن بالأذن الداخلية.25

استسقاء الرأس: زيادة غير طبيعية في كمية السائل النخاعي داخل التجويف القحفي مصحوبًا بتوسع البطينين 
الدماغيين وغالبًا ما يؤدي إلى زيادة الضغط داخل الجمجمة وتضخم الجمجمة وتدهور الإدراك.26

الحداب: انحناء خارجي مبالغ فيه للمنطقة الصدرية )الوسطى( من العمود الفقري.3
استئصال الصفيحة الفقرية: نوع من الجراحة يتم فيه إزالة جزء من عظم العمود الفقري يسمى الصفيحة.3

انحناء الساق والقصبة: حالة تظهر فيها ساق الشخص مقوسة )مثنية إلى الخارج(.27
الرباط: شريط ليفي صلب من النسيج الضام يربط عظام بعظام أخرى.3

العرج العصبي: ألم في الساق ناجم عن المشي مصحوب بتضيق العمود الفقري.3

أطباء أعصاب الأطفال: أطباء مُتخصصون لديهم معرفة متخصصة وتدريب في تشخيص وعلاج الاضطرابات 
العصبية التي تصيب الأطفال والشباب.28

المُعالج المهني: يعمل المُعالجون المهنيون مع البالغين والأطفال من جميع الأعمار ويتعاملون مع مجموعة واسعة 
من الظروف لتقديم الدعم العملي لمُساعدة الأشخاص من جميع الأعمار في التغلب على آثار الإعاقة الناجمة عن 

المرض أو الشيخوخة أو الحوادث حتى يتمكنوا من القيام بالمهام اليومية أو المهن.29

أخصائي تقويم الأسنان: فرع من فروع طب الأسنان يتعامل مع عدم انتظام الأسنان )مثل سوء الإطباق( 
وتصحيحها )مثل تقويم الأسنان(.30

التعظم: عملية تكوين العظام التي عادة ما تبدأ في مراكز معينة في كل عظم مُحتمل وتتضمن أنشطة الخلايا 
الخاصة التي تفصل وترسب مادة عظمية غير عضوية حول نفسها.3

اختصاصي الغدد الصماء لدى الأطفال: طبيب يعالج الأمراض المُتعلقة بمشاكل الهرمونات،18 ويتخصص في 
علاج الأطفال والشباب.3

المُتغير المُمرض: تغيير جيني يزيد من قابلية الفرد أو استعداده للإصابة بمرض أو اضطراب معين.31

العصب الشظوي: عصب يتفرع من العصب الوركي ويوفر الإحساس في مقدمة وجوانب الساق وإلى أعلى 
القدم.32

الشلل الشظوي: شلل العصب الشظوي.3

أخصائي العلاج الطبيعي: يُساعد المُعالجون الطبيعيون الأشخاص المتضررين من الإصابة أو المرض أو الإعاقة 
من خلال الحركة والتمارين والعلاج اليدوي والتعليم والمشورة.33

أخصائي أمراض الرئة: طبيب مٌتخصص في الجهاز التنفسي.34
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المُستقبل: مجموعة كيميائية أو جزيء كيميائي )مثل البروتين( على سطح الخلية أو داخل الخلية له صلة بمجموعة 
أو جزيء كيميائي معين أو فيروس.3

الجينات المُتنحية: المُتنحية هي صفة موجودة في العلاقة بين نسختين من الجين، وتشير إلى نوع من الصبغيات 
المتضادة الذي لن يظهر في الفرد ما لم تكن كلتا النسختين الفرديتين من ذلك الجين لهما نفس النمط الجيني 

المعين.35

أخصائي أمراض الروماتيزم: أطباء الروماتيزم هم أطباء يقومون بفحص وتشخيص وعلاج وإعادة تأهيل المرضى 
الذين يُعانون من اضطرابات في الجهاز العضلي الهيكلي، مثل الجهاز الحركي والعظام والأنسجة الضامة 

الرخوة.36
الجنف: انحناء جانبي للعمود الفقري.3

التضيق: تضيق أو انقباض قطُر ممر أو فتحة جسدية ما.3

الأنسجة: مجموعة من الخلايا عادة ما تكون من نوع معين مع مادتها بين الخلايا التي تشكل إحدى المواد الهيكلية 
لنبات أو حيوان.37

القصبة الهوائية: مجرى الهواء الذي يؤدي من الحنجرة )صندوق الصوت( إلى القصبات )الشعب الهوائية 
الكبيرة التي تؤدي إلى الرئتين(. وتُسمى أيضًا الرغامى.38

الفقرة العظمية: 33 عظمة فردية متشابكة تشكل العمود الفقري.39

ت
تضيق الثقبة العظمى: عادةً ما يمر جذع الدماغ والحبل الشوكي عبر الثقبة العظمى، وهي فتحة في قاعدة 

الجمجمة. يحدث تضيق الثقبة العظمى عندما تضيق هذه الفتحة، مما يضغط على الدماغ أو النخاع الشوكي.40
تضخم: زيادة حجم العضو أو الأنسجة نتيجة تضخم الخلايا المكونة له.3

تضخم الرأس: رأس كبير بشكل غير طبيعي بمحيط يزيد عن انحرافين معياريين أكبر من المتوسط بالنسبة لعمر 
وجنس معينين.3

تخفيف الضغط بالجراحة العصبية / تخفيف ضغط الأوعية الدموية الدقيقة: تخفيف ضغط الأوعية الدموية الدقيقة 
هو إجراء يهدف إلى تخفيف الضغط عن الشريان الموجود على عصب قحفي - الأعصاب التي تدخل وتخرج من 

جذع الدماغ مباشرة وتمر عبر قاعدة الجمجمة.41

تخطيط النوم المُتعدد: تقنية لعمل سجل مستمر لمتغيرات فسيولوجية مُتعددة )مثل التنفس ومعدل ضربات القلب 
ونشاط العضلات( أثناء النوم.3

تضيق العمود الفقري: تضيق الفراغات داخل العمود الفقري، مما قد يضغط على الأعصاب التي تنتقل عبر العمود 
الفقري.42
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ج
جراح الأعصاب: يقوم جراحو الأعصاب بتقييم وتشخيص وإجراء جراحة لعلاج اضطرابات الجهاز العصبي 

المركزي، بما في ذلك الدماغ والعمود الفقري.43

جراح العظام: الأطباء المُتخصصون في الجهاز العضلي الهيكلي، بما يشمل العظام والمفاصل والأربطة والأوتار 
والعضلات الضرورية جدًا للحركة والحياة اليومية.44

ح
حنف القدم: تُعرف أيضًا باسم القدم الحنفاء، وهو تشوه في القدم والكاحل يمكن أن يولد به الطفل مما يؤدي إلى 

توجيه القدم إلى أسفل عند الكاحل.45 

حديث الولادة: يتعلق بطفل حديث الولادة حتى عمر شهر واحد.3 

خ
خلية غضروفية: خلية الغضاريف.3

خلقي: عند الولادة أو قبلها.46

خلل التنسج الهيكلي: مُصطلح طبي لمجموعة من حوالي 400 حالة تؤثر على نمو العظام، والوظيفة العصبية، 
ونمو الغضاريف، بما في ذلك شكلها الأكثر شيوعًا، متمثلاً في مرض التقزم الهيكلي اللاغضروفي.47

د
داء الانحناء القطني: الانحناء المفرط للمناطق العنقية )العلوية( والقطنية )السفلية( من العمود الفقري.3

دمج الفقرات: عملية جراحية لربط فقرتين أو أكثر في العمود الفقري بشكل دائم، مما يحد من الحركة بينهما من 
أجل تحسين الاستقرار أو تصحيح التشوه أو تقليل الألم.48

ر
كبة: المُصطلح الطبي للساق المُقوسة، وهي ساق مقوسة للخارج عند الركبة أو أسفلها.49 رَوَحُ الرُّ

س
سوء الإلتحام: اتحاد غير كامل أو غير صحيح لشظايا العظام المكسورة.3
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ص
صبغي جسدي: السيادة الصبغية هي نمط وراثي مميز لبعض الأمراض الوراثية. وتعني “الصبغية الجسدية” أن 

الجين المعني يقع في أحد الكروموسومات المرقمة أو غير الجنسية.50

ط
طبيب أطفال: طبيب تلقى تدريبًا خاصًا في مجال الرعاية الطبية للأطفال.51

طبيب الرعاية الأولية: أطباء مُدربون على وجه التحديد ومهرة في العلاج الشامل الأولي والرعاية المستمرة 
للأشخاص الذين يُعانون من أي علامة أو أعراض أو مخاوف صحية غير مشخصة )المريض “غير المتمايز”( 

غير مُقيدة بأصل المشكلة )بيولوجي أو سلوكي أو اجتماعي( أو نظام الجهاز أو التشخيص.52

G380R: طفرة G380R في مجال الغشاء لـ FGFR3 هي طفرة في الصبغات الجنسية مسؤولة عن معظم 
حالات مرض التقزم الهيكلي اللاغضروفي.53

طبيب أعصاب: طبيب ماهر في تشخيص وعلاج أمراض الجهاز العصبي.54
طبيب العيون: طبيب يعالج أمراض العيون.55

ع
عالم وراثة طبي: طبيب مُتخصص في الحالات الطبية التي لها تأثير وراثي. وهو يقوم بتقييم وتشخيص وبحث 

وعلاج المرضى الذين يُعانون من حالات وراثية و/أو تشوهات خلقية.56
عالم نفس: مُتخصص في دراسة العقل والسلوك أو في علاج الاضطرابات النفسية والعاطفية والسلوكية.57

عدم التجانس: حالة مكونة من عناصر مختلفة أو متغيرة.3

عالم الوراثة الإكلينيكي: يقوم علماء الوراثة الإكلينيكيون بفحص وتشخيص وتقديم58. المشورة للأشخاص 
الذين قد يكون لديهم حالة وراثية ولعائلاتهم. ويشمل علم الجينات الإكلينيكي مجموعة كبيرة من الحالات 

الطبية، وهو يوفر الرعاية لكل من البالغين والأطفال.3

ف
فرط حركة المفاصل: وصف لزيادة في نطاق الحركة التي يكون المفصل قادرًا عليها عادةً.3

فرط المنعكسات: فرط نشاط ردود الفعل المُنعكس.3
فرط ضغط الدم: ارتفاع ضغط الدم.3

فغر القصبة الهوائية: البناء الجراحي لفتحة تنفسية في القصبة الهوائية من خلال الرقبة للسماح بمرور الهواء.3
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ق
قصر الأصابع: وجود قصر في أصابع اليدين والقدمين بشكل غير طبيعي.3 

قصر أوسط الطرف: قصر في الجزء الأوسط )المتوسط( من أحد الأطراف.59
قلة العظام: حالة ناتجة عن انخفاض كثافة العظام، وإن لم تكن شديدة مثل هشاشة العظام.3

قطع العظم: عملية جراحية يتم فيها تقسيم العظم أو استئصال قطعة من العظم لتصحيح تشوه.3

قصر جذر الطرف: عدم تناسب في طول الطرف القريب، عادةً ما يؤدي إلى قصر أو تشوه يصيب الكتف والذراع 
أو الورك والفخذ.60

م
 مرض التقزم الهيكلي اللاغضروفي: نوع من خلل التنسج الهيكلي )حالة تؤثر على العظام والغضاريف(. 

بينما تظهر التأثيرات الأكثر وضوحًا في الذراعين والساقين والوجه، إلا أن جميع عظام الجسم تقريبًا تتأثر.61

مُخطط السمع: رسم بياني خاص يستخدمه أخصائيو السمع لتمثيل المعلومات التي تم جمعها من اختبار سمع النغمة 
النقية. يُمكن استخدامه لتحديد النوع الدقيق لفقدان السمع )أو القدرة على السمع( ودرجته وتكوينه.62

متلازمة الحيز: حالة مؤلمة وقد تكون خطيرة ناجمة عن نزيف أو تورم داخل حزمة مغلقة من العضلات.3

 تُعرف الحالات غير السويّة الخلقية أيضًا باسم العيوب الخلقية أو الاضطرابات الخلقية أو التشوهات الخلقية. 
ويُمكن تعريف التشوهات الخلقية على أنها تشوهات هيكلية أو وظيفية يُمكن تحديدها قبل الولادة أو عند الولادة أو 

في بعض الأحيان قد لا يتم اكتشافها إلا في وقت لاحق في مرحلة الطفولة، مثل عيوب السمع.46

ماسح التصوير المقطعي المُحوسب: جهاز كبير يتكون من أجهزة متكاملة للحاسوب والأشعة السينية تنتج أشعة 
مقطعية، ويُستخدم بشكل رئيسي في التشخيص الطبي.63

FGFR3 )مستقبل عامل نمو الأرومة الليفية FGFR3 :(3 له أدوار رئيسية في تكوين العظام داخل 
الغضروف، والطفرات النشطة في FGFR3 هي سبب مرض التقزم الهيكلي اللاغضروفي ونقص التنسج 

الغضروفي وخلل التنسج الغضروفي.64
مُتطفر: عرضة للتغيير/الطفرة.3

مُستقبلات NPRB )مستقبلات الببتيد الناتريوتريك ب(: جزء من عائلة الببتيدات التي تلعب دورًا أساسيًا في 
تنظيم ضغط الدم، والحجم داخل الأوعية الدموية، وتوازن الكهارل.65

ن
نقص التوتر العضلي: انخفاض قوة العضلات.3

نقص الأكسجين: نقص الأكسجين الذي يصل إلى أنسجة الجسم.3

الصفحة 7 



نقص تنسج مُنتصف الوجه: حيث لم ينمو الفك العلوي وعظام الوجنتين ومحجري 
العينين بقدر نمو باقي الوجه.66

و
وراثي: ينتقل وراثيًا أو قادر على الانتقال من الآباء إلى الأبناء.67
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