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 ?שביר Xאיך נגרם 
 46-ב" ארוז"המידע הגנטי של כל אדם נמצא בכל תאי הגוף והוא 

 .הנקראות כרומוזומים" חבילות"
ומחציתם מקורם  באםמחצית מהכרומוזומים מקורם , בכל אדם

 .  באב
בין  , שניים מבין הכרומוזומים הם מיוחדים בכך שהם נושאים

 .  גם גנים הקובעים את מינו של האדם, היתר
 .  Y-ו Xכרומוזומים אלו מכונים 

 .XX= לאישה 
 .  XY =ולגבר 

והוא נמצא  FMR-1הגן הבעייתי שאחראי על התסמונת מכונה 
 .FMRPי גן זה מכונה "החלבון המיוצר ע. Xכאמור על כרומוזום 



 תרשים בנושא הגנטיקה



 רקע היסטורי
הראשונים אשר דיווחו על הקשר משפחתי גנטי  -

 ותורשה מוגבלות שכלית התפתחותיתברור בין 
פורדון היו החוקרים בשם  Xהקשורה לכרומוזום 

לכן התסמונת   1943במאמר משנת  וליה בל'מרטין וג
 . Martin- Bellכונתה 

בדיקת מעבדה אשר   הרברט לובסמצא  1969בשנת   -
.  X-האפשרה זיהוי ויזואלי של הפגם בכרומוזומי 

בכך נפרצה הדרך לזיהוי ואבחון התסמונת ולמחקר  
   .בתחום זה



 שביר או תסמונת מרטין בל Xתסמונת 

למוגבלות שכלית התפתחותית   תסמונת זו הסיבה השכיחה ביותר
והסיבה השנייה בשכיחותה למוגבלות שכלית  המועבר בתורשה

 .תסמונת דאון – 21אחרי טריזומיה , התפתחותית באוכלוסיה
 

במוגבלות שכלית  תסמונת האיקס השביר מתבטאת 
 : בדרגות שונות כוללהתפתחותית 

הפרעות למידה והפרעות  , אוטיזם, הפרעות תקשורת
 הקוגניטיביים , בתחומים התנהגותיים

ריכוז  , הפרעות קשב: כגון)התפתחותיים -והניורו
 (.'אפילפסיה וכו, והיפראקטיביות



 מאפיינים שכיחים בחולי תסמונת  
 .מוגבלות שכלית התפתחותית •
 (. חרדה, עוררות יתר, היפראקטיביות) פסיכיאטרייםמאפיינים  •
אשכים  , אפרכסות מוגדלות, פנים מוארכים) גופנייםמאפיינים  •

 ( .גדולים
,  איושה בלב, גורמות לדלקות אוזניים) ברקמות חיבורבעיות  •

 (.בעיות שלדיות, גמישות יתר של המפרקים, פלטפוס
 .חברתית ביישנות •
 .  ויסות חושיחוסר  •
קשיים , קושי פרגמטי בשפה, איחור בדיבור) ליקויים שפתיים •

 (.ליקויים בזיכרון השמיעתי, בתנועת שרירי הפה
לקות שפה ותקשורת , קשר עין מועט) אוטיסטייםמאפיינים  •

 (.חזרה מילולית, תנועות סטריאוטיפיות, חברתית



 מאפיינים שכיחים בחולי תסמונת  

 מהלוקים בסינדרום הם בעלי   80%-המאפיין הבולט ביותר הוא ש
 (.ברמה בינונית עד קשה. )ומטה 75מנת משכל של 

 יש   30% -כאשר לכ סממנים אוטיסטיםיש גם  70% -ביותר מ
 .  לקות מובהקת בספקטרום האוטיזם

  בבניםלרוב החומרה קשה יותר. 
ניתן לזהות את טווח התסמונת החל מלקויות למידה בבנות  ,

ועד התסמונת זהה  , או כלל ללא קשיים, בעיקר בתחום החשבון
 . או אוטיזם/ לבנים עם לקות שכלית ו



שביר מוגדרים  Xמדוע רבים מהלוקים ב

   ?בקשת האוטיזם

 ליקוי תקשורת נרחב  
 :מתבטא  Autism Spectrum Disorderאו 

 .  שפתיבליקוי  •
 .בתקשורת החברתיתקשיים  •
 . חזרתיתהתנהגות  •
,  מבעלי התסמונת הם על ספקטרום האוטיזם מחציתכ •

 .  לרוב לא בדרגה חומרה של אוטיזם



 מה זה מצב של עוררות יתר 

(Hyper arousal)   ? 

אחראית על תגובה למצבי סטרס ושמירה על  המערכת האוטונומית
 .  נשימה ועיכול, האיזון של תפקודים בסיסיים כמו דופק

במערכת האוטונומית גורמת בין   עוררות פיזיולוגיתייתכן כי 
לרגישות הרבה המופיעה כלפי גירויים חושיים שונים ולרמת  , השאר

 .חרדה גבוהה
עלולות לגרום לתגובות כאשר הם  עוררות גבוהה ורגישות יתר

כמו מרכז מסחרי  ) עמוסת גירוייםנדרשים להתמודד עם סביבה 
 . שינויים בשגרת יומםאו עם ( סואן

,  נדנוד הגוף, נפנוף ידיים: תגובות כגון, בסיטואציות כאלו
 .  והתפרצויות זעם הן מאוד נפוצות



מה הם הקשיים במערכת התנועה  
 ? והיציבה

גמישות , במתח שרירים נמוךשביר מאופיינים  Xאנשים עם  •
הגורמים לקושי ביציבות  –ותנועתיות יתר של מפרקי הגוף 

 .גופנית ולכן דפוס התנועה נוקשה ומקובע
 
הינה קשה יותר לביצוע  , בלתי מתורגלת, כל תנועה חדשה •

 .  במפרקים ועלולה להיות מפחידה חוסר היציבותעקב 
 
עלול להופיע   ,סביב הפהכאשר מתח שרירים נמוך מופיע  •

וקושי ( בהנקה ובשתייה מבקבוק)קושי בתנועת המציצה 
בתיאום התנועות של שרירי הפה שמקשה על התפתחות 

 .  הדיבור התקינה



 X -קשיי אכילה לאנשים בעלי תסמונת ה
 ? השביר

  שתייה/ביניקהחולשת שרירים באזור הפה עלולה להוביל לקושי  
 . מבקבוק

  רגישות תחושתית באזור הפה עלולה להוביל לבחירת מזונות בעלי
 . ובלתי מגוון מרקם ספציפי

 קיבעונות בנושא  , עקב אכילה בלתי מאורגנת קשיים תפקודיים
 .צורת הגשה ועוד, כלים

או  במערכת הריחמרגישות יתר תחושתית במיוחד  בררנות יתר
 .  עד לאי אכילה מרקם מסוים –למרקמים מסוימים  ברגישות יתר



מה משמעות רגישות היתר של מערכת  
 ?  השמיעה

 לגירוי צלילי חזק ובפחד מוגבר בצורה קיצוניתשביר יגיבו  Xאנשים בעלי  
 .  מייבש שיער ומקדחה, מכסחת דשא, שואב אבק, ומתמשך כגון

כיסוי אוזניים ונפנוף ידיים הן אופייניות כאשר נשמעים  , תגובות כגון בריחה
 .  רעשים בלתי נעימים

ינסה לפעמים לספק לעצמו גירויים  , מרגישות יתר שמיעתיתאדם הסובל 
זו תהיה דרכו לשלוט   –דיבור לעצמו או השמעת קולות , כגון זמזום, קוליים

גירוי עצמי שניתן לשליטה קל , באופן כללי. בגירויים הקוליים המגיעים אליו
 .  יותר להתמודדות מגירוי חיצוני שאינו ניתן לשליטה

שביר מראים לעיתים קרובות ליקויים בתפקוד ובעיבוד החושי   Xאנשים עם 
 .  הממוקמת באוזן הפנימית הוסטיבולריתשל המערכת 

מיקום הגוף  , בשיווי המשקל העברת מידע לגבי שינוייםמערכת זו אחראית על 
גירוי עצמי של  . ביחס למרחב ולכוח הכובד והתאמה של תנועות גוף וראש

התחושה הוסטיבולרית יכולה לבוא לידי ביטוי בנדנוד חוזר וסטריאוטיפי של  
 .הגוף והראש



 ? מה משמעות רגישות היתר החזותית

 .  חזותיים מורכביםרגישות יתר לאור ולגירויים 
הגורמים   מגירויים ויזואלייםרגישות יתר זו עשויה לגרום להם להימנע 

 .  כמו למשל קשר עין, להם חרדה
מהווה עבורם גירוי לא נעים וכאשר מתלווה לכך גם תחושה של  קשר עין

 .התגובה היא בדרך כלל הימנעות, חרדה וביישנות חברתית
ושיפוט לא נכון   האישי-המרחב הגופניליקויים בתפיסה החזותית של 

 .  של אינפורמציה המגיעה מהסביבה גם הם מאפיינים נפוצים
,  לבעיות בקואורדינציה ובתיאום הכללי של הגוף במרחבכל אלה גורמים 

דבר הגורם להם , לקשיים בהתמצאות ולחוסר שמירה של המרחב האישי
 .  להיתקל בחפצים או באנשים סביבם

גורמים לליקויי למידה ולבעיות  , בעיבוד המידע החזותיקשיים , בנוסף
   .ביכולות הקריאה והמתמטיקה



 ?  מה משמעות רגישות היתר לריחות

 עשויים  , שייתכן ואנשים אחרים כלל לא שמים לב אליהם, ריחות מסוימים
 .  רפלקס ההקאהלגרום למצוקה גדולה ובמקרים חמורים להפעלת 

 ונובעת בחלקה ממאפיין הריח, ספציפיים גם היא שכיחה העדפה למזונות  . 



 מה משמעות רגישות היתר למגע
,  ליקויים בתחושת המגע יכולים לגרום לתגובה מוגברת או מופחתת

למרקמים שונים וגם לקושי בזיהוי אובייקטים או קבלת מידע 
 .  באמצעות מישוש

  
רגישות  , (קטיפה, צמר, ינס'ג)מסוגים מסוימים לבדים רגישות 

 (.כפתורים, תפרים בולטים, תוויות על הבגדים)למרקמים לא חלקים 
 , הימנעות ממקומות הומים - למגע פיזי של אדם אחררגישות 
העדפת ואי העדפה של מאכלים בעלי מרקם  – למגע סביב הפהרגישות 
 .מסוים

גזירת , חפיפה, מקלחת: פעולות בתפקוד יום יומי – פני העורמגע על 
 .ציפורניים וגילוח

 

במערכות התחושה   ברגישות ובעיבוד המידעלעיתים יופיעו ליקויים 
 .הטחת הראש או נשיכה: למגע עמוק ולכאב למשל



 שכיחות לתסמונת

השביר היא הסיבה השכיחה ביותר המוכרת  X-תסמונת ה
 . אוטיזםוהן לשכלית התפתחותית הן ללקות  תורשתיתכ

תסמונת זו שכיחה בכל גזע ובכל השכבות האוכלוסייה ושכיחותה 
 .  בנקבות 1:8000 -בזכרים וכ 1:4000 -כ

  –של התסמונת  שכיחות יתרנראה שבישראל יש באופן יחסי 
 .  1:2000 -כ 

 .1:110-1:260שכיחות הנשאות היא 
 

לכל  ועל כן מומלץ , בכל העדותשכיחה מאוד  שביר Xתסמונת 
או במהלך /לבצע בדיקת נשאות לאיקס שביר לפני ו אישה הרה

 . ההריון
  



 דרכי טיפול

 .התפתחותי ושיקומיעיקר הטיפול הינו  -
 .בגיל הרךחשיבות הטיפול ההתפתחותי  -
ובהמשך לעיתים שימוש בתרופות   התנהגותיטיפול  -

פסיכיאטריות לסימפטומים המפריעים ומשפרים את 
 .התפקוד

אשר נמצאו כבעלות   מספר תרופותכיום בבדיקה  -
 .זיכרון ותפקוד כללי, פוטנציאל לשפר שפה


