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 מבוא

מוכה תוחלת החיים של אנשים עם מוגבלות שכלית התפתחותית )מש"ה( עולה באופן מתמיד, אך היא עדיין נ

מזו של האוכלוסייה כללית. יחד עם זאת, המחקר עד כה בתחום הינו מוגבל, היות וחלק מהמחקרים 

, בינונית-מתייחסים רק לאנשים עם מש"ה החיים במוסדות, חלק אינם כוללים אנשים עם מש"ה קלה או קלה

שבוצעות באוסטרליה, וכן מרבית המחקרים מבוצעים באירופה, ארצות הברית וקנדה, בנוסף למספר מחקרים 

 (. Scheepers, 2005ניוזילנד, סין, טאיוון וישראל )

סקירות ספרות קודמות מדווחות על אחוזים גבוהים של תחלואה ותמותה בקרב מבוגרים עם מש"ה, בנוסף 

(. חלק מהמחקרים טוענים כי דפוסי התמותה של Haveman et al., 2011למגוון מחלות בלתי מאובחנות )

 ,.Day and Jancar, 1994; Janicki et alמש"ה אינם שונים מאלו של האוכלוסייה הכללית ) אנשים עם

(, אך הם מראים נטייה רבה יותר בבגרות להשמנת יתר ובריאות גופנית מופחתת יחסית 2002 ,1999

 ;Rimmer et al., 1993; Graham and Reid, 2000; Carmeli et al., 2003לאוכלוסייה הכללית )

Hilgenkamp et al., 2012) וכן התפתחות מחלות נוספות . 

קבוצות מעבר לרקע המשותף של -אוכלוסיית המבוגרים עם מש"ה הינה הטרוגנית מאוד וניתנת לחלוקה לתת

לקבוצות מסוימות של אנשים עם מש"ה ישנם דפוסי הזדקנות התפתחות אבנורמלית או מעוכבת בילדות. 

 Coppus etנת דאון מזדקנים מוקדם יותר ונמצאים בסיכון מוגבר לשיטיון )ייחודיים, למשל אנשים עם תסמו

al., 2006 מטרת סקירת הספרות הינה לבדוק מה ידוע לגבי זקנה ותוחלת חיים של אחת עשר התסמונות .)

 השכיחות ביותר של מוגבלות שכלית.

 שיטה

מוגבלות יולוגיה, תוחלת חיים, עם מילות החיפוש: בגרות, אפידמ PUBMEDבוצע חיפוש במאגר הנתונים 

שכלית בשילוב עם התסמונות הנבחרות. במקרים בהם נתקבלו תוצאות חיפוש רבות ניתנה עדיפות 

נעשה שימוש במחקרים משני העשורים האחרונים, בשל הבדל מהותי בתוחלת החיים לפרסומים עדכניים. 

 Beckודית שאינה נוגעת לתוחלת החיים )שנמצאה בתקופה זו, למעט שני מאמרים שנמצאו בעלי חשיבות ייח

and Fenger, 1985; Wisniewski et al., 1985 .) 

 



 

 
 

 

 ממצאים

 תסמונת דאון

-תסמונת דאון )ת"ד( הינה הסיבה המוגדרת השכיחה ביותר למוגבלות שכלית, עם שכיחות של לידה אחת ל

(, והיא נגרמת בשל Baird and Sadovnick, 1988; Weijerman et al., 2008בכל העולם ) 750-1000

, mosaicism( או פסיפס גנטי )4-5%, למעט מקרים נדירים של התקת הטריזומיה )21טריזומיה בכרומוזום 

2-4% .) 

תופעות קליניות נוספות, כגון מומי לב מולדים, היצרות  80מקושרת עם 21מעבר למוגבלות שכלית, טריזומיה 

 Huberרית, ליקויים במערכת החיסונית וסיכון מוגבר ללוקמיה ), היפוטוניה שריהירשפרונגתריסריון, מחלת 

et al., 1984; Epstein et al., 1991; Torfs and Christianson, 1998 .)שים רבים עם ת"ד בבגרות אנ

חווים שינויים בבריאות ותפקוד המקושרים בהזדקנות, מה שמצביע על הזדקנות מוקדמת. נכללים בכך גיל 

(, הידרדרות של Schupf et al., 1997; Seltzer et al., 2001; Coppus et al., 2010)הבלות אצל נשים 

(, תת van Schrojenstein Lantman-de Valk et al., 1994; Evenhuis et al., 2001השמיעה והראיה )

(, ירידה ביכולת התפקוד Prasher, 1995(, השמנת יתר )Prasher, 1999פעילות של בלוטת התריס )

(Janicki et al., 2002( וסיכון מוגבר ללקות באלצהיימר ,)Oliver et al., 1998; Holland et al., 2000; 

Schupf and Sergievsky, 2002; Coppus et al., 2006 .) 

בחמשת העשורים האחרונים נרשמה עלייה בתוחלת החיים של אנשים עם ת"ד, כאשר גיל התמותה הממוצע 

 ;Janicki et al., 1999; Bittles et al., 2002; Yang et al., 2002) 50על גיל  במדינות המפותחות עולה

Glasson et al., 2002, 2003; Bittles et al., 2007)עיקר העלייה בתחולת החיים מיוחסת לטיפול  , כאשר

חיובית במוסדות ישנה השפעה גם לירידה בשיעור ההשמה במומי לב מולדים ודלקות בדרכי הנשימה בילדות. 

(, אך אחוזי התחלואה והתמותה עדיין גבוהים Yang et al., 2002; Day et al., 2005על תוחלת החיים )

תחולת (. Janicki et al., 2002; McCarron et al., 2005יותר מזו של האוכלוסייה הכללית בכל גיל נתון )

ים גבוהה בשלוש שנים מזו של החיים בקרב אנשים עם ת"ד מושפעת ממגדר, כך שתוחלת החיים של הגבר

קיים מעט מאוד מידה על תחלואה כפולה ותזמון התחלואה בקרב זקנים עם (. Glasson et al., 2003נשים )

. כן ידוע שישנה עלייה במקרי ת"ד כיום, ולכן לא ניתן לדעת עדיין אם יהיה שיפור נוסף בתוחלת החיים

 ,.Day and Jancar, 1994; Devenny et al., 1996; Coppus et alהתחלואה הכפולה עם ההזדקנות )

 ,.Janicki et al(, אך טרם הובנה השפעת התחלואה הכפולה על תוחלת החיים של מבוגרים עם ת"ד )2006

2002; Coppus et al., 2008) . בנוסף, יתכן כי הבנת הבסיס הניורוכימי, ביוכימי ומבנים נוירולוגיים ישפרו

 החיים של אנשים עם ת"ד ותחלואה כפולה עם אלצהיימר. את תוחלת החיים ואיכות 

 שיתוק מוחין

מוגדר כקשת רחבה של הפרעות לא פרוגרסיביות, אך לעיתים משתנות, של מוגבלות  (CPשיתוק מוחין )

 ,.Mutch et alמוטורית כתוצאה מפגיעות או אנומליות במוח המופיעות בשלבים מוקדמים של ההתפתחות )

1992 .)CP מוגדר( ת לפי סוג ופריסת הפגיעה המוטוריתMiller, 1998 השכיחות המשוערת של .)CP  הינה



 

 
 

 

מהילדים  30%-(. לכBlair, 2010לידות, כתלות בקריטריון האבחון וגיל בעת האבחון ) 1000לכל  1.3-3.6בין 

 ישנה גם מוגבלות שכלית. CPהנולדים עם 

 Strauss et al., 1998; Bittles etי גיל שמתרחשים )על אף שהמחלה אינה פרוגרסיבית ישנם שינויים תלוי

al., 2002 כך למשל נמצא שמבוגרים עם .)CP  סובלים מכאב בשל חוסר תפקוד של מערכת השלד והשרירים

תנועות לא רצוניות . (Murphy et al., 1995; Turk et al., 1997; Vogtle, 2009ודלקת פרקים ניוונית )

בעיות היציבה והתנועה מחייבות שימוש בקביים או כיסא גלגלים. כל ת פרקים. עלולות לגרום לעקמת ודלק

, ולכן ישנה חשיבות לתחזק את יכולת התנועה של מערכת הגרומים הללו משפיעים על בריאות וסיכון לתמותה

 CPבמחקר שהשווה בין מבוגרים עם מש"ה עם ובלי . (Blair et al., 2001השרירים והשלד בילדות ובבגרות )

היו בעלי שכיחות גבוהה יותר לתחלואה כפולה עם השמנת יתר, ריפלוקס, דלקות  CPנמצא כי אלו עם 

ודיספאגיה בשל  CP(. בנוסף, נמצא קשר חשוב בין Henderson et al., 2009במערכת השתן ודיספאגיה )

כמו כן, סיבוכים  .(Strauss et al., 1999מקרי תמותה רבים בעקבות דלקת ריאות כתוצאה משאיפת מזון )

 ,.CP (Strauss et al., 1999; Blair et al-במערכת הנשימה הינה הגורם המרכזי לתמותה בקרב הלוקים ב

2001 .) 

הינם יכולת תנועה ומיומנויות אכילה, לעומת  CPמנגד, גורמי המגן המשמעותיים ביותר בקרב ילדים עם 

לעומת זאת, (. Strauss et al., 1998) הישרדותלניבוי הגפיים, אשר לא תרמו  4-מוגבלות שכלית ושיתוק ב

(, יחד Blair et al., 2001במחקר מאוחר יותר נמצא כי מש"ה הייתה המנבא המשמעותי ביותר להישרדות )

 עם יכולת תנועה. 

הסיבה השכיחה ביותר  60עד גיל  20מגיל  CPבמחקר אורך שבחן את דפוסי ההישרדות של מבוגרים עם 

 ,.Hemming et al) 40יתה מחלות של מערכת הנשימה, ביחוד בקרב אלו שנפטרו לפני גיל לתמותה הי

. יחד עם זאת, ככל 30(. כמו כן, שיעור התמותה מסרטן ומערכת הדם עלה בקרב נבדקים מעל גיל 2006

 שהזדקנו, שיעורי התמותה נהיו דומים יותר לאלו של האוכלוסייה הכללית.

שנים האחרונות,  50-משתנה מאוד בין מדינות, אך נמצאת במגמת עלייה ב CP תוחלת החיים של אנשים עם

חמור ומבוגרים הנתמכים בהאכלה  CPכאשר בעשורים האחרונים השיפור המשמעותי הינו בקרב ילדים עם 

למעט אלו הלוקים במוגבלות מוטורית או שכלית קשה, מרבית האנשים (. Strauss et al., 2007גסטרונומית )

 מצליחים להגיע לגיל בגרות. CPעם 

 פנילקטונוריה

הינה הפרעה מטבולית רצסיבית בה ניתן למנוע מוגבלות שכלית על ידי התאמת תזונה ( PKU) פנילקטונוריה

(. Murphy et al., 2008לידות ) 10000לכל  1קפדנית מהלידה. השכיחות המשוערת של ההפרעה הינה 

של המאה הקודמת, ושיעורי ההישרדות טובים כאשר  60-הסקירות גנטיות טרם הלידה החלו בשנות 

 (. Koch, 1999; Koch et al., 1999, 2002מקפידים על התזונה המותאמת )

לאורך  PKUאנשים עם  51במחקר שבחן שלא טופל תזונתית.  PKUקיים מעט מאוד מידע על מבוגרים עם 

יבות שאינן קשורות להפרעה, וכן נמצא נפטרו מס 5מהם,  41שנים לא נמצאה הרעה ביכולות בקרב  20

(. מחקר נוסף בחן את התיקים Pitt and Danks, 1991ורני ירדו לאורך התקופה )ונשרמות הסרום הפנילקט



 

 
 

 

מהם אובחנו עם  6מהם הייתה מוגבלות שכלית עמוקה, וכן  15-ומצא של PKUמבוגרים עם  17הרפואיים של 

שמעולם לא קיבלו התאמה תזונתית לאלו שניסו אותה  PKU אפילפסיה. במחקר שהשווה בין מבוגרים עם

 (. Murphy et al., 2008לתקופה מוגבלת לא נמצאו הבדלים ברמת המוגבלות השכלית )

לבין האוכלוסייה הכללית,  PKU-על אף שהטיפול התזונתי מוצלח, נמצאו הבדלים נוירולוגיים בין הלוקים ב

 ,.Demirkol et alוחה, וכמות החומר הלבן הנמצא בהדמיות מוחיות )כגון רפלקסים גידיים, כוונה ורעד במנ

2011; Gonzalez et al., 2011 לכן יש צורך להקפיד על תזונה ובדיקות נוירולוגיות לאורך כל החיים .)

(Demirkol et al., 2011; Giovannini et al., 2012 .) 

 תסמונת רט

 10000-ל 1המשפיעה בעיקר על נשים, ושכיחותה  X-שרת( הינה הפרעה נוירולוגית מקוRTTתסמונת רט )

 ,.Smeets et al., 2005; Laurvick et al., 2006; Smeets et al., 2009; Vignoli et al) 20000עד 

חלבון  -CpG)מתיל  MECP2( קיימת מוטציה בקידוד והשעתוק של גן 95%במרבית המקרים )(. 2012

 (. Colvin et al., 2004; Neul et al., 2010( )2קשירה 

הסימפטומים של תסמונת רט מופיעים כבר בילדות המוקדמת ומתבטאת בקשיים במוטוריקה בידיים ובשפה 

לאחר תקופת ההידרדרות מגיעה התייצבות ושיפור התפתחות הפרעות בהליכה וסטריאוטיפ יד. דבורה, 

התחלואה (. Neul et al., 2010)ביכולת התקשורת. לבסוף תגיע הדרדרות משמעותית ביכולות מוטוריות 

הכפולה המשמעותית ביותר שנמצאה במבוגרות עם תסמונת רט הינה אפילפסיה ועקמת, אם כי לרוב 

(. Halbach et al., 2008; Vignoli et al., 2012מבוגרות עם תסמונת רט סובלות מפחות בעיות בריאותיות )

 ר אינה שורדת עד לזקנה. הסבר אפשרי הוא שמי שלוקה בתסמונת באופן חמור יות

, אך המחקרים הקיימים מעידים על תוחלת חיים קצרה יחסית, קיים מעט מידע עד כה בנוגע לתוחלת החיים

 (. Laurvick et al., 2006אך עדיין יש צורך במחקרי אורך בנוגע להתפתחות התסמונת לאורך זמן )

 תסמונת אנג'למן

( כתוצאה ממחיקת מקטע 70-75%תפתחותית הנגרמת לרוב )תסמונת אנג'למן היא הפרעה נוירולוגית ה

 Steffenburg etלידות לערך ) 12000מכל  1-(. התסמונת מתרחשת בMabb et al., 2011) 15בכרומוזום 

al., 1996 חודשים, אך הסימפטומים המאפיינים  6(. העיכוב ההתפתחותי מופיע לראשונה בסביבות גיל

(. כמאפיין אנשים עם מוגבלות שכלית עמוקה ישנו מיעוט Williams et al., 2006מופיעים רק לאחר גיל שנה )

, מאפיינים התנהגותיים בולטים, פרכוסים אפליפטיים, תנועות שמזכירות מריונטה, והבעת פנים ביכולת דיבור

מאפיינים נוספים הינם גולגולת (. Clayton-Smith, 1993; Clayton-Smith and Laan, 2003שמחה )

יכולת (. Williams et al., 2006אבנורמליים, הפרעות שינה, היפופיגמנטציה ופזילה ) EEGה, דפוסי קטנ

. בעיות אורטופדיות אלו מצריכות טיפול משקם על מנת התנועה פוחתת בשל גמישות יתר והתפתחות עקמת

, בעיקר נשים, הרבה  מהחולים (.Clayton-Smith, 2001; Guerrini et al., 2003למנוע עקמת חמורה )

על אף שרוב (. Clayton-Smith and Laan, 2003; Williams et al., 2010סובלים מהשמנת יתר וריפלוקס )

-10הלוקים בתסמונת אינם יכולים לנהל חיים עצמאיים לרובם איכות חיים טובה. תוחלת החיים הינה בערך 

 ,.Clayton-Smith and Laan, 2003; Williams et alשנים קצרה יותר מזו של האוכלוסייה הכללית ) 15



 

 
 

 

שנים, אך לא קיים מידע מדויק אודות תוחלת החיים  70-(, אך ישנו גם תיעוד של אנשים שחיו למעלה מ2010

 שלהם. 

 

 

 ביורן-תסמונת וויליאם

. 7הינה הפרעה גנטית, הנגרמת כתוצאה ממחיקה מיקרונית של כרומוזום ( WBSביורן )-תסמונת וויליאם

מוטורי עם התנהגות מאוד -ומים המרכזיים כוללים מאפייני פנים ייחודיים )שדוניים(, עיכוב פסיכוהסימפט

ישנו מעט מאוד מידע על שכיחות התסמונת באוכלוסייה, ומעריכים כי חברתית ומחלות של כלי הדם והלב. 

 ,.Donnai and Karmiloff-Smith, 2000; Stromme et alלידות ) 7500-20000מדובר בלידה אחת לכל 

2002 .) 

נמצא כי המאפיינים הפיזייםהם השכיחים ביותר, וכי לרובם ישנה  WBSאנשים עם  50במחקר שבחן 

 20בסקירה בריאותית וקוגניטיבית של (. Amenta et al., 2005( )20-80בטווח  IQמוגבלות שכלית בינונית )

כת האנדוקרינית, מחלות בכלי הדם והלב לפחות נמצא כי למרבית הנבדקים בעיות במער 30מבוגרים בני 

כמו כן, הם מצאו כי לרובם היו בעיות רגשיות, השכיחה שבהם (. Cherniske et al., 2004ומערכת העיכול )

 . WBSעם  30הינה חרדה. בהתאמה הם הציעו קו מנחה לטיפול במבוגרים מעל גיל 

WBS ,כרת, ואובדן שמיעה כבר בבגרות הכוללת הלבנת שיער, ס מקושרת עם הזדקנות מעט מוקדמת

מחקר (. Cherniske et al., 2004; Devenny et al., 2004ישנם גם מקרים של שיטיון מוקדם )המוקדמת. 

שנים( מצא הידרדרות מוקדמת בזיכרון לטווח  48.3מבוגרים )גיל ממוצע שבחן את הידרדרות הזיכרון אצל 

ת הלב והדם הינם סיבה מרכזית לתמותה באנשים עם סיבוכים במערכ(. Devenny et al., 2004ארוך )

WBS עד כה טרם נבדקה תוחלת החיים של אנשים עם .WBS אך יש להניח שבשל מעורבות של מגוון ,

 מחלות כרוניות תהיה תוחלת חיים קצרה. 

 ווילי-תסמונת פרדר

תמה הורית ( הינה הפרעה כרומוזומלית המתרחשת בעקבות היעדרות החPWSווילי )-תסמונת פרדר

 ;Burd et al., 1990לידות ) 10000-25000לכל  1. שכיחות ההפרעה המשוערת היא 15בכרומוזום 

Akefeldt et al., 1991; Whittington et al., 2001; Thomson et al., 2006 המאפיינים העיקריים הם .)

להוביל להתפתחות מוקדמת של היפוטוניה ובעיות אכילה בינקות, והיפופגיה בילדות ובהתבגרות אשר עלולה 

עיקר הסיבות לתמותה המדווחות בבגרות קשורות להשמנת יתר )בעיות נשימתיות, סכרת, השמנת יתר. 

הפרעות נשימה בשינה, לחץ דם גבוה ובעיות בכלי הדם והלב. כתוצאה מכך שיעורי התמותה גבוהים יותר 

 ,.Whittington et al., 2001; Einfeld et alי )ותוחלת החיים קצרה יותר ביחס לאנשים עם מש"ה באופן כלל

2006.) 

במחקר שנערך בהולנד נמצא שההיפוטוניה והשמנת היתר הם הגורמים החשובים ביותר לבעיות הבריאותיות 

(. על כן יש חשיבות בהקפדה על תזונה ומשקל ועל Sinnema et al., 2011aהמתפתחות באוכלוסייה זו )



 

 
 

 

גם במחקר (. Sinnema et al., 2011a,bדווח גם על סימני הזדקנות מוקדמת ) הורמון הגדילה. במחקר זה

סובלים מהשמנת יתר וסובלים מתמותה הקשורה בהשמנת יתר  87%נמצא כי  PWSחולי  56אוסטרלי בקרב 

(. במחקר שנערך בבריטניה העריכו שקצב התמותה השנתי של Thomson et al., 2006ככל שהם מזדקנים )

כמו כן, נמצא כי (. Whittington et al., 2001באוכלוסייה הכללית ) 1%לעומת  3%-הוא כ PWSאנשים עם 

מקצב התמותה של אנשים בעלי מש"ה מסיבות אחרות  6גבוה פי  PWSקצת התמותה של אנשים עם 

(Einfeld et al., 2006 .)ורות עוד נמצא כי סיבות התמותה העיקריות הן אי ספיקת לב ואי ספיקת ריאות הקש

 בהשמנת יתר. 

 תסמונת קורנליה דה לאנגה

( הינה תסמונת כרומוזומלית המאופיינת בעיכוב בגדילה ובהתפתחות CdLS) תסמונת קורנליה דה לאנגה

הקוגניטיבית, מאפייני פנים מובהקים, שיעור יתר, אבנורמליות במגוון איברים וכן אבנורמליות נוירולוגית 

(, ביחס Barisic et al., 2008) 62,000-10,000הינה לידה אחת לכל  השכיחות המשוערתופסיכיאטרית. 

,.Musio et al מהמקרים ) %60-כרומוזומים המעורבים בתסמונת ב 3עד כה נמצאו שווה בין בנים לבנות. 

Deardorff et al., 20072006;  .) ישנם מספר מאפיינים קלסיים וקלים יותר, אשר מתפתחים עם הגיל וככל

(.  et al., 1997; Bhuiyan et al., 2006Allansonורים למוטציות הפיזיות וההתנהגותיות )הנראה קש

למרבית הלוקים בתסמונת ישנן גם בעיות התנהגותיות נלוות, כגון היפראקטיביות, הפרעות קשב וריכוז, 

 אוטיזם, התנהגויות פגיעה עצמית, תסמונת אובססיבית קומפולסיבית ודיכאון. 

)טווח  17אנשים מצא שהגיל הממוצע היה  49מהלך ההזדקנות של הלוקים בתסמונת בקרב  מחקר שבחן את

(. בנוסף, Kline et al., 2007a,bושטי )-שנים(, כאשר הסיבוך הרפואי העיקרי היה ריפלוקס קיבתי 11-50

 2-עלה מגם בעיות שינה דווחו בקרב למנמצאו אובדן ראיה ושמיעה וכן סיבוכים במערכת השרירים והשלד. 

הנגרמת באחד הגנים  DNA-אחת הסיבות להזדקנות מוקדמת בתסמונת זו הינה הפרעה בשליש מהמדגם. 

מאפיינים של ההזדקנות המוקדמת כוללים התפתחות תסמונת בארט, (. Liu and Krantz, 2009הפגועים )

 ,.Kline et al., 2007a,b; Oliver et al) , הלבנת שיער ושינויים בעוראוסטאופורוזיסהתפתחות מוקדמת של 

2010) . 

שנים פחות מזו של האוכלוסייה הכללית  10-20-משוערת כקצרה ב CdLSתוחלת החיים של אנשים עם 

(Beck and Fenger, 1985 .) אנשים עם  295בקרב מדגם שלCdLS  שידועה סיבת התמותה שלהם נמצא

ולאחריה מחלות של מערכת העיכול  כי מחלות של דרכי הנשימה היו הסיבה השכיחה ביותר לתמותה,

(Schrier et al., 2011 במדגם זה הגיל הממוצע של אנשים שעברו את גיל .)שנים בלבד.  28היה  18 

  Sanfilippoתסמונת 

Mucopolysaccharidosis  3סוג (MPS III תסמונת ,Sanfilippo הינה תסמונת כרומוזומלית ) ,רצסיבית

אנזימים האחראיים על פירוק של הפאראן גופרתי, ולפי סוג האנזים  4-הנגרמת כתוצאה במחסור באחד מ

קורית  (MPS III) (. מחסור של כל ארבעת האנזימיםMPS IIIA, B, C, Dסוג התסמונת )-החסר נקבעת תת

ילדים (. Heron et al., 2011; White et al., 2011לידות, אך השכיחות משתנה בין מדינות ) 70,000-ל 1

בריאים בלידה אך במהלך הילדות מתחילה האטה בהתפתחות הפסיכומוטורית, ומלווה בהפרעות  אלו נראים



 

 
 

 

הינה סוף שנות  MPS IIIהתנהגותיות, קשיי שינה ומוגבלות שכלית. תוחלת החיים הממוצעת של אנשים עם 

 (. Valstar et al., 2008לחייו ) 30-ועד תחילת שנות ה 20-ה

MSP IIIB 2,000-50,000לכל  1כיח של התסמונת, והשכיחות המשוערת שלה היא סוג הכי ש-הינה התת 

סוג זה של התסמונת יכולים להגיע לגילאים מתקדמים -החולים בתת. (Cleary and Wraith, 1993) לידות

, נמצא שמרביתם היו 18מעל גיל  Bחולים מתת סוג  20במחקר שבדק הסוגים האחרים. -יותר לעומת תתי

קשיי בליעה והתקפי  ,גרת ופיתחו בעיות בריאותיות כגון מחלות לב, דלקות פרקיםבעלי התנהגות מאת

 MPS IIIBחולים עם  52במחקר נוסף נבחנו (. Moog et al., 2007) 56גיל התמותה הממוצע היה פרכוסים. 

ח היו תסמינים קלאסיים של התסמונת ואילו שאר החולים הראו מוגבלות שכלית ארוכת טוו 9-ונמצא שרק ל

 .(Valstar et al., 2010שנים( ) 13-69)טווח  43.5ויציבה עם הדרדרות מאוחרת. היל התמותה החציוני היה 

 כיום אין טיפול אפקטיבי לתסמונת. 

 שביר Xתסמונת 

הינה התסמונת התורשתית השכיחה ביותר שניתנת לזיהוי הגורמת למוגבלות  (FXSשביר ) Xתסמונת 

לידות בנות  8,000-ל 1-לידות בנים ו 4,000-ל 1ם שכיכות משוערת של שכלית ואוטיזם בכל העולם, ע

(Turner et al., 1996; Crawford et al., 2001; Coffee et al., 2009 .) התסמונת נגרמת מקידוד גנטי

CGG ( על האזור המכיל את הגן הגורם למוגבלות שכלית 200-חוזר )גדול מX ( שבירFMG1 גם אנשים .)

חזרות( יכולים לחוות כל טווח  40-55חזרות( או נשאי אללים ) 50-200ות קטנה יותר )עם כמות חזר

שביר לרוב יהיו בעלי מוגבלות שכלית  Xבנים עם תסמונת . (Turk, 2011) שביר Xהתסמינים של תסמונת 

ים פנים (. המאפיינים הפיזיים כוללBackes et al., 2000) 35-70קלה עד בינונית, עם ציוני אינטליגנציה 

סימפטומים רפואיים המקושרים עם התסמונת כוללים סטיות מוארכות, אוזניים בולטות, ולסט בולטת. 

ברמה ההתנהגותית החולים (. Jacquemont et al., 2007ברקמות חיבור הגורמות למגוון הפרעות נוספות )

כמו (. Hagerman, 1996סורי )לרוב יסבלו גם בחרדה חברתית, הפרעות קשב וריכוז, ורגישות יתר לגירוי סנ

-שביר, אך מעטים עונים על הקריטריונים לאבחון של ה Xכן, אוטיזם הינו שכיח בקרב החולים בתסמונת 

DSM-IV (Budimirovic and Kaufmann, 2011 .) בנות עם מוטציה שלמה לרוב פחות מושפעות מתסמונת

בנות הינן בעלות מוגבלות שכלית קלה ובעלות השני הנורמלי. כשליש מה X-השביר בזכות כרומוזום ה X-ה

 (. Terracciano et al., 2005התנהגות ביישנית וקושי ביצירת קשר עין )

שביר חוות לרוב בגרות מינית מוקדמת ותופעות מוקדמות של גיל  Xמוטציה של תסמונת -נשים עם פרה

גברים ונשים (. Franke et al., 1996; de Vries et al., 1999; Crawford et al., 2001) 40הבלות לפני גיל 

. שכיחות התסמונת הניוונית תלויית FXTASמוטציה של התסמונת עלולים לפתח תסמונת ניוונית -עם פרה

 . 40בקרב נשים מעל גיל  8%-וכ 50בקרב גברים מעל גיל  40%-גיל, כ

ר מלא. יחד עם זאת, מחקר שבי Xכיום אין מספיק מידע על מהלך הבגרות והזקנה של אנשים עם תסמונת 

שנים פחות מהאוכלוסייה  12נשים הראה שגיל התמותה הממוצע היה  433-גברים ו 348רחב היקף בקרב 

 (. Partington et al., 1992הכללית )

 טרשת גבשושית )טוברוס סקלרוזיס(



 

 
 

 

ההפרעה יכולה  ( הינה הפרעה רב מערכתית בעלת ביטוי בלזיות דמויות גידוליים.TSCטוברוס סקלרוזיס )

להשפיע על העור, מערכת העצבים המרכזית, העיניים, הלב, הריאות והכליות, כלי הדם, העצמות ומערכת 

תינוקות לוקה במחלה  6,000מכל  1-מבוגרים ו 8,000מכול  1-זוהי מחלה כרומוזומלית דומיננטית. כהעיכול. 

(Sancak et al., 2005 .) 

מחקרים מראים כי לרוב (. Roach et al., 1998ים ביותר מאיבר אחד )מבוסס על מציאת גידול TSCאבחון 

 ;Jones et al., 1997בעלי סבירות גובהה יותר להיות גם בעלי מוגבלות שכלית ) TSC2חולים בעלי מוטציית 

Jansen et al., 2008a,b; van Eeghen et al., 2012) כאשר השכיחות של מוגבלות שכלית בכלל בקרב ,

התקפי . (Winterkorn et al., 2007; Jansen et al., 2008a,b) 44-70%מעורכת בין  TSC חולים עם

ישנה גם (. Sparagana and Roach, 2000מהחולים ) 75-90%פרכוסים הינם נפוצים מאוד ומדווחים אצל 

(. Smalley, 1998) 17-61%-, המגיעה מולקויות על הספקטרום האוטיסטי TSCתחלואה כפולה שכיחה של 

 ;Roach et al., 1998בקרב ילדים נהוג לבצע הדמיות מוחיות תכופות על מנת לבדוק הישנות גידולים )

Roach and Sparagana, 2004 .) מבצעים אולטרה סאונד כליות על בסיס קבוע בשל בקרב מבוגרים

לקביעת רמת חזה  CTמהמבוגרים. כמו כן, בקרב נשים בגיל הבשלות מבצעים  70%הישנות ציסטות בקרב 

תמותה ואיכות (. Crino et al., 2006( )26-39%בסיס של הריאות בשל הישנות גבוהה של מחלות ריאה )

תוחלת החיים (. Leung and Robson, 2007החיים בבגרות נקבעים בעיקר על ידי מופעים נוירולוגיים )

נמצא קשר בין תוחלת החיים ורמת עלולה להיפגע בשל התקפי פרכוסים וסיבוכים נוירולוגיים נוספים. בעבר 

IQ  בקרב חוליTSC (Winterkorn et al., 2007 .) 

 מסקנות

באוכלוסייה הכללית ובקרב אנשים עם מוגבלות שכלית. סקירת תוחלת החיים התארכה בעשורים האחרונים 

אין לית. התסמונות הנפוצות ביותר הגורמות למוגבלות שכ 11הספרות הנוכחית הציגה את מה שידוע אודות 

עדיין מידע רב אודות הזקנה שכן זהו מצב חדש יחסית שאנשים עם מוגבלות שכלית חיים מעבר לגיל אמצע 

החיים. כמו כן, עוד לא ברור עם התארכות החיים תביא להתפתחות מאוחרת של סימפטומים תלויי גיל ושיפור 

יותר אצל אנשים עם מוגבלות שכלית.  יחד עם זאת, נדמה כי תהליך ההזדקנות מתחיל מוקדםבאיכות החיים. 

 כמו כן, ישנו קשר בין מוגבלות שכלית לבין בעיות רפואיות נוספות כפי שפורט מעלה. 

תוחלת החיים של אנשים עם מוגבלות שכלית בעלי תסמונות שונות איננה ברורה ומוערכת בלבד על בסיס 

מוצע תוחלת החיים המצופה של מציגה את מ 1מחקרים במספרים מועטים בלבד של חולים. טבלה 

התסמונות השונות ואת הגיל המקסימלי שנמצא לחולים בכל תסמונת כמוצג בסקירה. כמו כן, תוחלת החיים 

שנים  66.1של אנשים עם מש"ה עדיין קצרה יותר מזו של האוכלוסייה הכללית, עם תוחלת חיים ממוצעת של 

(Janicki et al., 1999 .) 



 

 
 

 

 
 וחלת החיים הממוצעת והמקסימלית בכל תסמונת כמתואר בסקירת הספרות. מפרטת את ת 1טבלה 

ישנם מחקרים שציינו כי אין הבדל בין אנשים עם מוגבלות שכלית לבין האוכלוסייה הכללית בדפוסי תחלואה 

(, אך בהשוואה לאוכלוסייה Jancar, 1998; Janicki et al., 1999, 2002; Lifshitz et al., 2008ותמותה)

השכיחות הכללית של גורמי סיכון למחלות לב נמוך יותר בקרב אנשים עם מוגבלות שכלית. ללית נראה כי הכ

יחד עם זאת, נמצא כי אנשים עם מוגבלות שכלית קלה אשר חיים באופן עצמאי יותר נמצאים בסיכון מוגבר 

 (. de Winter et al., 2009, 2011למחלות לב )

מאנשים עם מוגבלות שכלית  50%בין תוחלת חיים ורמת המוגבלות, כך שמחקר נוסף מצא קשר שלילי חזק 

-שנים ו 67.6מהאנשים עם מוגבלות שכלית בינונית עוברים את גיל  50%שנים,  74קלה עוברים את גיל 

במחקר . (Bittles et al., 2002) בלבד 58.6מהאנשים עם מוגבלות שכלית קשה עוברים את גלי  50%

השנים שקדמו לו, נמצא כי תוחלת החיים של אנשים עם מוגבלות  35בפינלנד על  רטרוספקטיבי שבוצע

 Patja etשכלית זהה לזו של האוכלוסייה הכללית, אך תוחלת החיים יורדת ככל שרמת המוגבלות קלה יותר )

al., 2000( מנגד, הקשר בין רמת המוגבלות ותוחלת החיים של אנשים עם שיתוק מוחין .)CPהינו שנוי ) 

במחלוקת. במחקר אחד נמצא כי ניידות וכישורי אכילה מנבאים טוב יותר את תוחלת החיים לעומת עומק 

(, אך במחקר ארח עומק המוגבלות נמצא כמנבא החזק ביותר לתוחלת Strauss et al., 1998המוגבלות )

 (. Blair et al., 2001החיים )

נמצא כי ככל שהמוגבלות עמוקה יותר כך עולה  במחקר אורך פרוספקטיבי על מבוגרים עם תסמונת דאון

(. כמו כן, Coppus et al., 2002הסבירות לתמותה מוקדמת, וזאת בייחוד בקרב המתגוררים במוסדות )

עם תסמונת  וקבוצות מיעוט אחרות אמריקאיים-מחקר נוסף מצא כי גיל התמותה החציוני של אנשים אפרו

 (. Yang et al., 2002לבנים עם תסמונת דאון ) לעומת אנשיםדאון נמוך באופן משמעותי 

התקדמות ברפואה, טיפול ותזונה מובילים לעלייה בתוחלת החיים של אנשים עם מוגבלות שכלית. הנתונים 

. גם לירידה בהשמה חוץ ביתית 20-המתוארים מתייחסים לאנשים שנולדו במחצית השנייה של המאה ה

 ם בעלי תפקיד בעליית תוחלת החיים של אנשים עם מוגבלות שכלית. ועלייה בניידות והשתלבות בקהילה הינ

עד כה לא נמצא טיפול אפקטיבי למרבית האנשים עם מוגבלות שכלית מולדות או נרכשת מוקדמת, אך מספר 

 כיוונים מבטיחים נחקרים בעת האחרונה. 
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