
פלטפורמה להטמעת מידע המאפשר שֵרוש מוטציות הגורמות  
אוטוזומלית דומיננטית ומחלות נלוות( RP)לרטיניטיס פיגמנטוזה 

A Platform to Increase the accessibility of essential information that enables eradication of 
mutations causing autosomal dominant retinitis pigmentosa and allied diseases
Tuvia Horev1, Yossi Saidov2, Nadine Hollander3, Michal Macarov4, Sapir Shalom5, Shiri Soudry6, Dror Sharon7

23/04/2026
העמותה לחקר בריאות העין ומניעת עיוורון בישראל

(1) Faculty of Health Sciences. Ben-Gurion University of the Negev. Beer-Sheva (retired) 
(2) Founder of the community 'Seeing Far', community of Israeli who live with Retinitis Pigmentosa. Jerusalem 
(3) CEO of Lirot – the Israeli Research Association for Eye Health and Blindness Prevention 
(4) Michaelson Institute, the genetic counseling clinic, Hadassah Medical Center. Jerusalem 
(5) Division of Ophthalmology, Hadassah Medical Center, Faculty of Medicine, The Hebrew University, Jerusalem 
(6) Faculty of Medicine, School of Continuing Medical Education. Tel Aviv University 
(7) Division of Ophthalmology, Hadassah Medical Center, Faculty of Medicine, The Hebrew University, Jerusalem 

טוביה חורב( בדימוס)' פרופ

https://www.eyes.org.il/


הטמעת מידע המאפשר שֵרוש מוטציות הגורמות לרטיניטיס  
אוטוזומלית דומיננטית ומחלות נלוות( RP)פיגמנטוזה 

רקע•
עותקהנושאותיעדקבוצותבקרב(PGD)השרשי-טרוםגנטיבאבחוןשימוש•

לרטיניטיסהגורמותאלוכגון,(AD)דומיננטיאוטוזומליגןשלמוטנטי
שנייםאודורתוךמהמשפחההמחלהאתלמגרעשוי,(RP)פיגמנטוזה

הנוכחיהאתגר•
.במשפחהמופץשהמידעודאותואיןגנטילייעוץהמגיעיםלאלונגישהמידע•
המידעאיכותעלשליטהאין,משפחהבןידיעלמועברהואכאשרגם•
גנטילייעוץ,ביוזמתם,להגיעהיעדמאוכלוסייתהמונעיםחסמיםקיימים•

הרלוונטיבמועד

המטרה•
פרואקטיביתבגישה,התנהגותילשינויכבסיסוהידעהמודעותהעלאת•

היעדאוכלוסיית•
האוטוזומליתהמוטציהשלכנשאיםשאובחנוממשפחות17-35בגילאיצעירים

.תורשתיותרשתיתלמחלותהגורמתהדומיננטית
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התהליך

:שיטה•

AD-IRD(Autosomalשלומוטציותלגניםבנוגעמידעאיסוף• dominant- Inherited Retinal Disease),
.הישראליתבאוכלוסייהשזוהו

מקצועאנשישלולשימושיעד-קהלבקרבלקרנה,הנדרשהמידעאתשכוללסרטוןהכנת•

:התהליך•
AD-IRDs-שלהנשאים597הכוללות,משפחות297זוהו•

(-להגורםRHOהיוביותרהנפוצים• ADRP88ו(מקרים-BEST1להגורםAD-Best(86מקרים).

והסבריםמקצועייםמסריםהכולל,(דקות4.5)קצרסרטוןהוכן•
גנטיקתבתחוםבכירחוקר;לרשתיתמומחה,בכירעינייםרופא,ידיעלהוצגובסרטוןהמידע•

.גנטיויועצת,העיניים

PGTעברהזוג.ADRPמוטציהנושאמהםשאחד,זוגמופיעבסרטון•

בהכשרתוגנטייועץשהואחרדירב•

PRPF3מוטציההנושאתמורחבתמשפחהבני8-לפיילוטבפגישתהוצגהסרטון•

עםפגישההתקיימהובהמשךל"הנמהפגישהשעלולקחיםבסיסעלעודכןהסרטון•
שונותמוטציותשלנשאיםעםנוספתקבוצה

,עינייםרפואת:הבאיםבתחומיםמומחיםכללול"הנבפגישהשהשתתפומקצועאנשי•
הציבורובריאותבריאותמערכותניהול,גנטיייעוץ,רשתיתחקר
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תובנות עיקריות

PGTחסמים עיקריים המונעים קבלת מידע חיוני להחלטה בדבר ביצוע •

היעדר נגישות למידע רלוונטי•

הכחשה  /הסתרה•

התעלמות והימנעות מדיון בנושא•

גילוי בגיל מאוחר•

סוגיות הלכתיות•

חשיבות הסרטון כמנוף להנחלת מידע חיוני וכגורם המסייע קבלת  •
החלטה
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סיכום

,רלוונטיםומשתתפים"לראות"עמותתבסיוע,החוקריםצוות•
צעיריםבקרבמודעותלהגברתסרטוןמבוססתפלטפורמהפיתח

AD-IRD-שלנשאים (Autosomal dominant- Inherited Retinal Disease),

(PGD)השרשתי-טרוםגנטיבאבחוןשימושלעודדבמטרה
הבאיםמהדורותוהמחלההגןלהכחדת

ידעלחסמימענהלתתהמכווןהדרכהמודלכוללהפרויקט•
הסיכויאתלצמצםובשאיפהפרואקטיביתבגישהוהתנהגות

הבאיםבדורותלעיוורון

מקצועאנשישסביבומרכזיככליגםלשמשעשויההפלטפורמה•
הרלוונטיבגילנשאיםעםיעילדיאלוגלנהליכולים

כדי,יעדקהילותבקרב,פרואקטיביבאופןתיושםהתוכנית•
גנטיבייעוץהעוסקיםבקרבותופץהמסראתלהעביר
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