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 افتتاحية العددكلمـــة

الحمد لله الذي أنعم علينا بالأمن والأمان والصلاة على نبينا العدنان، وبعد،

ــوم  ــع بمناســبة الي ــا الرائ ــام الســعيدة التــي يحتفــل فيهــا وطنن ــا دار« شــعار هــذه الأي »هــي لن

الوطنــي الواحــد والتســعون، وهــي الأيــام التــي رأت فيهــا مجلــة » وراثيــات « النــور في عددهــا 

الأول، حرصــت فيــه إدارة التحريــر عــلى أن يضــم مــن كل بحــر قطــرة، ومــن كل كروموســوم.. مورثــا.

ــد  ــن عب ــلمان ب ــك س ــن المل ــن الشريف ــادم الحرم ــب التهــاني لخ نرفــع في هــذا المقــام أطي

العزيــز حفظــه اللــه وولي عهــده الأمــر محمــد بــن ســلمان، باليــوم الوطنــي، داعــن المــولى 

عــز وجــل بــأن يديــم عــلى بلادنــا الأمــن، والرخــاء.

» وراثيــات « مجلــة فصليــة )ربــع ســنوية(، تســعى ان تكــون منبرا توعويا تثقيفيا للأمــراض الوراثية، 

ومرجعــا متابعــا للجديــد في عــالم الوراثــة والأمــراض الاســتقلابية، وتنــر الجديــد في فعاليــات 

الجمعيــة الســعودية للطــب الــوراثي.  

 فريــق تحريــر » وراثيــات « مكــون مــن أطبــاء ومختصــن في علــم الوراثــة الإكلينيكيــة والأمــراض 

الاســتقلابية، وعلــاء مــن المختــبرات الوراثيــة الجزيئيــة، نعــود جميعــا للجمعيــة الســعودية للطــب 

الــوراثي، التــي تســعى جاهــدة الي نــر الثقافــة الوراثيــة، والى المســاهمة في تقليــل النســبة 

العاليــة مــن الأمــراض الوراثيــة في مجتمعاتنــا بســبب زواج الأقــارب.

هنــاك تحديــات كبــرة تواجــه أهــالي الأطفــال المصابــن بالأمــراض الوراثيــة والمتلازمــات والأمراض 

الاســتقلابية، تتمثــل في قلــة المعلومــات، وغمــوض الأمــراض، ونــدرة الأطبــاء والمختصــن. 

ــة، مــا  ــل تعــاني مــن أمــراض وراثي ــة الوعــي بمخاطــر زواج الأقــارب في عوائ وبالإضافــة الى قل

يتســبب في تكــرار المــرض، وظهــور أمــراض أخــرى، كل هــذا نســتطيع بــإذن اللــه تعــالى مــن 

التغلــب عليــه بالوعــي، وزيــادة العلــم، والعــودة الى المصــدر الأســاسي في المعلومــات الصحية.

بفضــل اللــه أولا خــرج هــذا العــدد ثــم بفضــل فريــق التحريــر، وجهــود مجلــس الجمعيــة الســعودية 

للطــب الــوراثي، ودعــم الهيئــة الســعودية للتخصصــات الصحيــة متمثلــة بالمجلــس الاشرافي 

للجمعيــات الصحيــة ودعــم حكومــة رشــيدة ورؤيــة واعــدة لمســتقبل أفضــل بــإذن اللــه تعــالى.

د.أمل محمد الهاشم  

استشارية أمراض الأطفال وأمــراض الوراثــة

أستاذ ، كلية الطب جامعة الفيصل، الريـاض،

 المملكة العربية السعودية
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مشاهدات    طبيبة أمراض وراثية

المكان    عيادة الأمراض الوراثية في أحد مستشفيات المملكة العربية السعودية

الزمان      صيف  2019- الساعة الرابعة عصرا..

الحدث      عيادة مزدحمة )كالعادة(!

دخلــت أم ومعهــا ابنتهــا ذات 11 ســنة تدفــع 

عربــة أختهــا مريضتنــا » ســارة « التــي تعــاني 

ســلمتُ  الخلقيــة،  التشــوهات  بعــض  مــن 

الــكل  أن  حيــث  بابتســامة،  الجميــع  عــلى 

يدخــل عــي متوجســا، وأعذرهــم.. لأن اســم 

عيــادة   (  !! العــادة  في  يخيفهــم  عيــادتي 

 .  ) وراثيــة!!  أمــراض 

قلــت للأخت الكبرى: أشكـــرك لأنك تســاعدين 

أمــك وتنتبهــن عــلى أختــك، كيــف حــال أختــك 

فقالــت: طيبــة، لكنهــا تبــي كثــرا!  قاطعتنــا 

امـــــــراض  الواجمــــة: دكتــورة! مــا عندنـــــا  الأم 

وراثيــة. 

قلــت: حســنا يــا أم ســارة، لــرى مــا عنــد ســارة، 

ربمــا لم يكــن مرضــا وراثيــا منتقــلا منــك أو مــن 

زوجــك، لكــن ســارة تخلقّــت بــه ! ألا تريديــن أن 

تطمئنــي أنــه لــن يتكــرر مــرة أخــرى في حمــلٍ 

قــادم؟؟

قالت: بلى وانا خائفة من هذا الشيء.

الصـبـغـيــــــــــــــات  تحليــــــــــل  لهــــــــــا:  شرحــــــــــت 

)الكروموســومات( لطفلتــك، وضّــح أن عندهــا 

تغــرّ في الصبغــي رقــم 1 في جــزء مســؤول 

العقــي،  والتأخــر  الوجــه  في  التشــوه  عــن 

قالــت، ومــاذا يفعــل هــذا التغــر، ومــاذا يعنــي 

الصبغــي؟؟

خلايــا،  مــن  يتكــون  جســمنا  ان  لهــا:  قلــت   

تحتــوي  بعضهــا، والخلايــا هــذه  فــوق  مركبــة 

كل  تخــزن  اجســام  فيهــا  النــواة  هــذه  نــواة، 

إذا  اســألك،  دعينــي  الوراثيــة،  معلوماتنــا 

نــواة تفاحــة، وزرعتهــا، مــاذا ســينبت،  اخــذت 

قالــت: شــجرة تفــاح طبعــا، قلــت لهــا: لمــاذا 

مــا  مثــلا،  رمــان  او  برتقــال  شــجرة  تنبــت  لا 

الــذي في هــذه النــواة الصغــرة ليقــول لهــا 

خلقهــا  لقــد  تفــاح،  شــجرة  لتكــوني  انبتــي 

تجعلهــا  وصفــات  أوامــر  فيهــا  وجعــل  ربي 

شــجرة تفــاح. هــذه الأوامــر مخزنــة في أجســام 

اســمها كروموســومات أو بالعــربي نســميها 

)الصبغيــات(

شكل 1
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 46 وعددهــا  صبغيــات،  عندنــا  أيضــا  ونحــن 

الصبغيـــــات(  عـــــدد  يوضـــــح   1 )شكـــــــل  صبغــي، 

مــن  الآخــر  والنصــف  ابونــا،  مــن  نصفهــا  نــرث 

أمنــا، فيهــا تخُــزن كل الصفــات، فلــو حــدث خلــل 

في احداهــا، تأثــر الجســم.

قاطعتني: ولكني سليمة وكذلك زوجي؟ 

بــن  التلقيــح  اثنــاء  يحــدث  أحيانــا  لهــا:  قلــت 

طــارىء،  خلــل  المنــوي  والحيــوان  البويضــة 

وحتــى  الصبغيــات،  أحــد  في  خلــل  عنــه  ينتــج 

نتأكــد أن هــذا الخلــل لــن يتكــرر في أي حمــل 

قــادم، علينــا أن نقــوم بفحــص الصبغيــات لــك 

غــر  خلــل  هنــاك  يكــون  ربمــا  لأنــه  ولزوجــك. 

ظاهــر عندكــا، فقالــت: أنــا خائفــة مــن التكــرار، 

نــراك  اللــه،  بــإذن  نتأكــد  ممكــن  لهــا:  فقلــت 

الفحوصــات. بعــد  القــادم  الموعــد 

وفي الموعــد المحــدد دخلــت عــي، وقالــت: 

أحمــل،  ناويــة  وكنــت  دكتــورة،  عــيّ  طولـّـتِ 

فقالــت لي ابنتــي: ماامــااا الدكتــورة قالــت لــك 

لا تحملــن الى ان نتأكــد مــن النتائــج!

أول  مــن  أعجبتنــي  بنتــك  واللــه  لهــا:  فقلــت 

نظــرة! الحمدللــه أن الجيــل القــادم يفهــم عــيّ 

بسرعــة! 

بنتــي  عنــد  ايــش الي  يعنــي  الأم:  ســألتني 

ســارة؟ هــل هــي دوان؟ قلــت لهــا: يــا أم ســارة، 

المتلازمــات كثــرة جــدا، وماعنــد ابنتــك يتســبب 

بــشيء غــر متلازمــة داون، 

قالــت: يعنــي ايــش الســبب، فأعــدت الــرح 

مــن جديــد. أعلــم ان العيــادة مزدحمــة، لكنــي 

أعــرف شــعور الأهــل، الأمــر يبــدوا كلــه غريبــا، 

لــذا تعلمــت أن اكــرر،  غامضــا، غــر مفهــوم.  

فهمــوا  مــا  عــي  يعيــدوا  أن  منهــم  واطلــب 

منــي!!

الكثــر منهــم يســمعني وهــو سرحــان.. وفي 

مــاذا  يفكــرون،  وهــم  بهــم  اشــعر  آخــر،  واد 

هــل  ســيكبر،  هــل  الطفــل،  لهــذا  ســيحدث 

ســيصرف  كيــف  ســيتقبله،  مــن  ســيعيش؟ 

عــن  لــلأم  اشرح  مــرة  كنــت  نفســه،  عــلى 

المتلازمــة وانــا منفعلــة ومتحمســة، وعيناهــا 

ســاهمتان وهــي تنظــر الي، قطعــتُ الــرح 

فجــأة، وقلــت: والآن.. تفكريــن تخطبــن بنتــك 

لمن؟؟تراهــا عمرهــا خمســة أشــهر؟؟ تفكريــن 

بــأي تخصــص جامعــي؟ قلتهــا وانــا امــزح معهــا، 

قالــت: واللــه هــذا الــذي أفكــر فيــه الآن!! يعنــي 

حاتعيــش؟؟!! بنتــي 

يجــب أن أكمــل لكــم مــا حدث لســارة، حيث تبن 

الكروموســوم  تحملــه في  الــذي  النقــص  أن 

)الصبغــي1( ، كان بســبب خلــل في صبغيــات 

الأب حيــث وجدنــا عنــده عــدم تــوازن صبغــي، 

أدى الى ان ينتقــل الى ســارة الصبغــي رقــم 

1 ناقصــا.

كالصاعقــة،  للأهــل  بالنســبة  الأمــر  كان 

قالــت الأم: هــل هــذا هــو الســبب في أني 

اســقطت خمــس مــرات؟ وهــل هنــاك احتــال 

يتكــرر؟ ان 

الخلــل في الصبغيــات قــد يظهــر  قلــت لهــا: 

كمتلازمــة او ســقط، وللأســف هنــاك فرصــة 

للتكــرار مــرة أخــرى لا ســمح اللــه.

قالت:يعنــي كيــف ننجــب؟ قلــت لهــا: أمامكــم 

عــدة احتــالات: الأول انجاب طفل ســليم بإذن 

اللــه، مثــل  مــا انجبــت هــذه الفتــاة الجميلــة، 

وأشرت عــلى الفتــاة الكــبرى،  والثــاني :هنــاك 

 !! اللــه  ســمح  لا  الإصابــة  تتكــرر  ان  احتــال 

والحــل هــو الانجــاب عــن طريــق أطفــال أنابيــب 

مخصــص، مــع فحــص وراثي خــاص. 
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فيصــل  الملــك  لمستشــفى  الأم  حوّلــت 

هنــاك  أن  حيــث  الأبحــاث،  ومركــز  التخصــي 

العيــادة الخاصــة بأطفــال الأنابيــب مــع الفحــص 

الــوراثي للنطفــة، هــذه التقنيــة عبــارة عــن أداة 

جينــات  دراســة  بإجــراء  لنــا  تســمح  تشــخيص، 

البويضــة الملقحــة قبــل نقلهــا للرحــم، مــن أجــل 

منــع بعــض الأمــراض الوراثيــة أو الاضطرابــات 

التــي يمكــن أن تمــس بصلاحيــة الجنــن.

قالت:هــل هنــاك خيــارٌ آخــر؟ قلــت لهــا: أجــل، 

ممكــن الحمــل الطبيعــي، ثــم فحــص الجنــن 

قبــل نفــخ الــروح. *

بعــد أشــهر هاتفتنــي الأم، قالت:انــا أم ســارة 

اكيــد تذكرتينــي. ! قلــت لهــا: اكيــد عنــدي بــس 

خمســمئة ســارة !! أي واحــدة منهــن ؟؟ قالــت: 

الي قالــت لي ابنتــي لا تحملــن.. انتظــري!! 

لكنــي حملــت بــدون تخطيــط و بــدون أطفــال 

الجنــن،  ســلامة  مــن  أتأكــد  أن  وأريــد  أنابيــب 

قلــت لهــا: أي شــهر الآن، قالــت: الثالــث!! قلــت 

لهــا، لمــاذا تأخــرت عــي؟

النســاء  طبيبــة  كلمــت  الاســتنفار(،  )وكان   

ســحب  وتــم  لهــا،  موعــد  وحجــزت  والــولادة، 

حــول  مــن  الأمنيــوسي  الســائل  مــن  عينــة 

الجنــن )وهــذا أحــد أســاليب التأكــد مــن ســلامة 

الجنــن( حيــث يتــم ســحب عينــة مــن الســائل 

عنــد الأســبوع الســادس عــر وهنــاك طريقــة 

الأســبوع  عنــد  المشــيمة  مــن  عينــة  ســحب 

المشــكلة  او  الجــن  وفحــص  عــر  الثــاني 

الوراثيــة الموجــودة في العائلــة. والاســتنفارـ 

بســبب أننــا نحتــاج ان نتأكــد مــن ســلامة الجنــن 

قبــل الأســبوع التاســع عر، وقبــل نفخ الروح! 

وكانــت النتيجــة وللــه الحمــد أن الجنــن ســليم، 

الجنــن.  بســلامة  وبرتهــا  الأم  وكلمــت 

وحرصّتهــا أن تكمــل المتابعــة مــع العيــادة مــن 

أجــل الحمــل القــادم!

بيــده  رجــلٌ  عــي  أطــل  التاليــة،  العيــادة  في 

دكتــورة.. قائــلا:  لعيــادتي  تحويــل  ورقــة 

فقاطعتــه راجيــة: اعتــذر، ممكــن تنتظــر دورك؟ 

لاتقطــع عــلى مــن قبلــك!!

رد لي معترضــا: اننــي انتظــر منــذ زمــن، ليــس 

عنــدي موعــد معــك اليــوم، انمــا أريــد أن اجــدول 

وقتــك،  مــن  تعطينــي  ان  ويجــب  موعــدا، 

اخــواني  مــن  و3  انــا  بسرعــة:  قائــلا  وانهمــر 

عندنــا 6 أطفــال معوقــن! ويجــب ان تجــدي لنــا 

حــلا، قلــت لــه، الحالــة يظهــر انهــا معقــدة، هــل 

لــك بــأن تنتظــرني، وأعــدك بــأن أســتمع لــك 

ــا.  ــو تأخرن حتــى ل

وبالفعــل، انتظــر حتــى آخــر مريــض، وســمعت 

منــه التاريــخ العائــي، ثــلاث أخــوة متزوجــن مــن 

ثــلاث مــن بنــات عــم مــن الدرجــة الأولى، وكل 

منهــم، عنــده طفلــن او ثلاثــة بإعاقــة شــديدة، 

الــرأس،  تتمثــل في صغــر شــديد في حجــم 

وتشــنجات،  شــديد،  حــركي  عقــي  تخلــف 

واعاقــة  طفلــن،  وفــاة  في  المــرض  تســبب 

دائمــة شــديدة للبقيــة.

في  أخُــر  مصابــن  هنــاك  هــل  الأب:  ســألت 

العائلــة، ســكت، ثــم قــال: نعــم ، ولــد خــالي، 

ــه  ــد طفــل تــوفى مــن 15 ســنة، ويظهــر ان عن

كان يعــاني مــن نفــس المشــكلة.

مــن هــي زوجــة ولــد خالــك؟ قــال: مــا تقــرب لــه، 

ــه مندهشــة :كيــف ؟ مــا أتوقــع!  ــدا!! قلــت ل أب

قــال: أبــدا، لا توجــد قرابــة بينهــم!! انــا متأكــد. 

الأم؟  جهــة  مــن  قرابــة  هنــاك  هــل  فســألته: 

اخــوات!!  نعــم  بعفويــة:  قــال 

محــاضرة  ســأعطيه  لاحــق  وقــت  في  حســنا، 

في أن القرابــة واحــدة، ســوآءا كانــت مــن جهــة 

الأب ام مــن جهــة الأم!!
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ثــم قــال:  دكتــورة، كلنــا فحصنــا فحــص مــا قبــل 

الــزواج، وقالــوا لنــا اننــا مطابقــن.

قصــرة،  وقفــة  هنــا  نقــف  القــارئ،  عزيــزي 

نقــاط. عــدة  لكــم  لأشرح 

أولا: هــذا الســيناريو حقيقــي، بتغيــر بســيط 

حتــى لا يتــم التعــرف عــلى الأشــخاص!! يتكــرر 

كثــرا في العيــادة، أولاد  وبنــات العــم متزوجــن 

مــن بعضهــم، يظهــر مــرض وراثي، يتجاهلــون، 

يتكــرر.  ثــم  المعلومــات..  يخفــون  ينكــرون، 

ويتكــرر!! ثــم يقــرروا أن يحــروا لأخــذ مشــورة 

طبيــة، ورســالتي هنــا: الرجــاء، طلــب المشــورة 

الوراثيــة بسرعــة، قبــل أن تتكــرر!!

في مرحلــة مــا، يجــب ان ينتبــه أحــد مــن العائلــة، 

ان  يجــب  ويقــول،  وشــجاعة،  بصــدق  ويقــف 

نكشــف ونتأكــد. لكــن هــذه المرحلــة أحيانــا تتأخــر 

مــرات! هنــاك  خمــس  أو  أربــع  المــرض  ليتكــرر 

فحوصــات وراثيــة وتقنيــات حديثــة اســتطاعت 

ان تســاعدنا لنكشــف عــن امــراض نــادرة عديــدة 

الأمــراض  بكــرة  يتميــز  الــذي  مجتمعنــا  في 

النــادرة! بســبب زواج الأقــارب، مثــل الحالــة التــي 

أمامــي مبــاشرة.

ثانيــا: مــن قــال ان فحــص ما قبل الــزواج )وأعني 

الفحــص الحــالي، وانــا اكتــب هــذه المقالــة في 

ــه يشــمل كل الأمــراض  عــام 2020( مــن قــال أن

الوراثيــة؟؟ انــه لا يشــمل ســوى مرضــن مــن 

الــدم المنجــي،  )فقــر  الوراثيــة  الــدم  أمــراض 

والثلاســيميا(، لــذا فليــس هنــاك بعــد الفحــص 

الســحري الــذي يكتشــف كل الأمــراض الوراثيــة.

ممكــن  لــه:  قلــت  الــذي  لــلأب  نعــود  حســنا 

تحــر ابنــك، وابــن أخيــك ، وابنــة اختك،وســوف 

نكشــف عليهــم مــع بعــض ونســحب مــن الأب 

والأم ) هــذه التقنيــة تســاعد لاكتشــاف المرض 

مــن  أكــر  مــن  نأخــذ  حيــث  في وقــت قصــر، 

مصــاب، ونكشــف عليهــم مــرة واحــدة( ســوف 

تسلســل  عــن  كشــف  تحليــل  بعمــل  نقــوم 

 Whole Exome( الاكـسـومـــــــــات الشـامـــــــــل

 )Sequence

كان مــترددا ليقــول شــيئا،  فســألته: أي ســؤال، 

تفضــل؟ قــال :

ابنــة  مــن  يتــزوج  أن  يريــد  زوجتــي   اخــت  ابــن 

ــا نعــرف  ــه: لااا،اصــبروا قليلا،دعن أخي!فقلــت ل

العائلــة أولاً،  الوراثيــة في  ماهــي المشــكلة 

لهــذا  الخطيبــن  نفحــص  ان  نســتطيع  لــي 

المــرض!!

الــذي  الوراثيــة  الشــفرة  تحليــل  ارســال  وتــم 

، وفي  مــورث  مــن 12000  أكــر  عــن  يكشــف 

اجــل  مــن  الثــلاث  الأخــوة  حــر  العيــادة  يــوم 

النتائــج، التــي دلــت عــلى وجــود مــرض نــادر جــدا، 

تــم فحصهــم، وكان  الذيــن  في كل الأطفــال 

للمــرض. ناقلــن  والأم  الأب 

يحمــلان نســخة  متنحيــة  الابويــن  ان كلا  أي   ،

» كامنــة « مــن هــذا المــورثّ المصــاب ، هــذه 

ــا، لكــن اذا  حصــل  ــر عليهــا طبي النســخة لا تؤث

التلقيــح  قــد يــأتي الطفــل مصــاب ، أو حامــل 

للمــرض أو ســليم. انظــر الشــكل 2 

 

الشكل 2

أحيانــا يدهشــونك الأهــل بفهمهــم السريــع، 

تحمــل  )التــي  الطفــل  خالــة  تحمســت  لقــد 
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المــرض أيضــا وعندهــا طفــل مصــاب(، وقالــت 

بمــا ان المــرض منتــر في العائلــة، يجــب ان 

يفحــص الــكل، وبالفعــل فحصنــا أكــر مــن 16 

شــخص.

وجــاء الــدور عــلى الخطيبــن المقبلــنْ عــلى 

الــزواج، وتبــن أن كليهــا حامــلٌ للمــرض.

كنــت أترقــب مــاذا ســيفعلان، فعندنــا تجربــة 

الــدم  امــراض  أهــالي  بعــض  مــع  جيــدة  غــر 

المنجليــة، حيــث ان الفحــص يثبــت عــدم تطابــق 

الخطيبــن، وأن كليهــا يحمــلان المــرض بصفــة 

كامنــة، مــا يجعــل هنــاك نســبة 25% لإنجابهــا 

في  يمضيــان  ذلــك،  ورغــم  مصــاب،  لطفــل 

هنــاك  لكــن  خيارهــا،  إنــه  حســنا  الخطبــة، 

يعانــون،  يولــدون،  دائمــا  مصابــون  أطفــال 

اللحظــات  أصعــب  لي:  تقــول  الأم  وتــأتي 

عندمــا يســألني طفــي المصــاب المتــألم، لم 

أقدمــت عــلى الــزواج مــن أبي، وانجــابي وانــت 

اننــي ســأعاني! تعرفــن 

حاملــن  وخطيبتــه  انــه  الخطيــب  أخــبرت  لــذا، 

جــدا،  متفهمــن  وجدتهــا  لكنــي  للمــرض، 

واتوقــع  الخطبــة،  عــدم المــي في  واختــارا 

القــرار:  هــذا  عــلى  قدرتهــا  أســباب  أحــد  ان 

جــدا في  التحليــل كان في مرحلــة مبكــرة  ان 

الــوراثي المنتــر في  الخطبــة، وأن المــرض 

أحــد  كل  مــن  تجعــل  وخيمــةـ  اعراضــه  العائلــة 

يفكــر عريــن مــرة قبــل اتخــاذ قــرار الانجــاب.

تحويلهــم  تــم  فقــد  الثلاثــة،  الأمهــات  أمــا   

اختــارت  واحداهــم  الأنابيــب،  أطفــال  لعيــادة 

مــع زوجهــا ان تحمــل بشــكل عــادي، ثــم تــأتي 

الــروح. نفــخ  قبــل  الجنــن  لفحــص 

الطفــل مصــاب ام  ان  يتبــن  ســألتني: هــل 

لا بهــذه الطريقــة، فأخبرتهــا: نعــم بــإذن اللــه، 
وهنــاك فتــوى الموجــودة، مــع ضوابــط كثــرة. *

الســائل  مــن  التحليــل  هــذا  هــل  ســألتني: 

الأمــراض  جميــع  عــن  يكشــف  الأمنيــوسي 

فقــط  نفحــص  نحــن  لا،  لهــا:  قلــت  الوراثيــة؟ 

وســألتها  الأهــل،  عنــد  الموجــودة  الطفــرة 

العائلــة؟  في  آخــر  مــرض  هنــاك  هــل  بحــذر: 

قالت: لا لكن أحببت أن أطمئن!

مــرض  هنــاك  كان  اذا  مشــجعة:  لهــا  فقلــت 

معــروف، وطفــرة جينيــة معروفــة، نســتطيع أن 

نفحصهــا، هــل هنــاك أقــارب، أو أباعــد عندهــم 

مشــكلة أخــرى؟ 

قالــــــت: هنــــــاك نــــــاس بعيديــــــن، أطفالهـــــــم 

يتوفــون بســبب حموضــة في الــدم.

فهتفـــــتُ متعجبــــــــة: ماشاء الله..ولمــــــاذا لـــــم 

تخــبروني؟؟

للبوح بقيـة،اذا كـان للمشاهــدات بقيــة

المراجــــــع:

الصحــة 	  مــن  حــالات  في  الوراثــة  كتــاب 

دار   . الحازمــي  محســن  .أ.د.  والمــرض 

1425هـــ والتوزيــع  والنــر  للطباعــة  العلــوم 

الوراثــة مالهــا وماعليهــا. د. شــيخة 	  كتــاب 

العربي.1424هـــ الحــرف  دار  العريــض. 

 Majeed-Saidan, M. A., Ammari, A.

 N., AlHashem, A. M., Al Rakaf, M. S.,

 Shoukri, M. M., Garne, E., & Kurdi,

 A. M. )2014(. Effect of consanguinity

on birth defects in Saudi women: Re-

 sults from a nested case-control study.

Birth Defects Research Part A: Clini-

 cal and Molecular Teratology, 103)2(,

 100–104. doi:10.1002/bdra.23331

http://www.werathah.com/learning/

/autosomal-recessive



9

* إذا ثبــت تشــوه الجنــن بصــورة دقيقــة قاطعــة لا تقبــل الشــك ، مــن خــلال لجنــة طبيــة موثوقــة ، 

وكان هــذا التشــوه غــر قابــل للعــلاج ضمــن الإمكانيــات البريــة المتاحــة لأهــل الاختصــاص ، فالراجــح 

هــو إباحــة إســقاطه ، نظــراً لمــا قــد يلحقــه مــن مشــاق . انظــر مجلــس المجمــع الفقهــي الإســلامي 

التابــع لرابطــة العــالم الإســلامي في دورتــه الثانيــة عــرة المنعقــدة بمكــة المكرمــة في الفــترة مــن 

15 رجــب ســنة 1410هـــ وفــق 1990/2/10م ، وقــراره : » بإباحــة إســقاط الجنــن المشــوه بالصــورة 

المذكــورة أعــلاه ، وبعــد موافقــة الوالديــن في الفــترة الواقعــة قبــل مــرور مائــة وعريــن يومــاً مــن 

بــدء الحمــل « .

وقــد وافــق قــرار المجلــس المذكــور أعــلاه فتــوى اللجنــة الدائمــة للبحــوث العلميــة والإفتــاء بالمملكــة 

العربيــة الســعودية رقــم 2484 في 1399/7/16هـــ .

أمل محمد الهاشم  

استشارية أمراض الأطفال وأمــراض الوراثــة

أستاذ ، كلية الطب جامعة الفيصل، الرياض،

 المملكة العربية السعودية
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مرض نادر   وامهات نادرات

1/ مــا هــو مــرض التشــوه الغــروفي المنقــط مــع 

قــصر العظــام القريبــة مــن الجــذع؟ ولمــاذا يحــدث؟ 

أو  البروكسيســومات   تكويــن  في  خلــل  هــو 

الجســيات التأكســدية وهــي عبــارة عــن حويصلات 

ــا جســم الانســان تحتــوي عــلى  صغــرة داخــل خلاي

العمليــات  الكثــر مــن  انزيمــات ذات أهميــة في 

الحيويــة التــي نحتــاج فيهــا إلى تفاعــلات أكســدة 

الأنزيمــات ذات  بعــض  عــلى  وتحــوي  الخليــة  في 

الدهنيــة  للأحــاض  الغــذائي  بالتمثيــل  الصلــة 

البلازمالوجــن.    : وأهمهــا 

اســم المــرض أتى وصفــا لبعــض الأعــراض لهــذا 

حيــث:  المــرض، 

 كلمــة )Rhizomelic( تعنــي قــصر العظام القريبه 

ــل: عظمــة الفخــذ وعظمــة  مــن جــذع الانســان، مث

العضــد.

 وكلمــة )chondrodysplasia( تعنــي خلــل 

التنســج الغــروفي،

 وكلمــة )punctata( تعنــي المنقــط حيــث 

بالكامــل  متكلســة  ليســت  الغضاريــف  أن 

يظهــر  و  جــزئي  فيهــا  التكلــس  يكــون  بــل 

هــذا  و  منقــط  كانــه  العظــام  اشــعة  في 

خاصــة  العظــم  اطــراف  في  اكــر  يظهــر 

عظمــة الفخــذ مــن جهــة الحــوض و الــذراع مــن 

الأعــلى. 

2/ ماهو سبب حدوث هذا المرض؟

مــرض التشــوه الغــروفي المنقــط هو من 

الأمــراض الوراثيــة المتنحيــة التــي تنتــج عــن 

الجينــات المســؤولة عــن تكويــن  خلــل في 

مــادة  لتكويــن  متخصصــة  معينــة  أنزيمــات 

البلازمالوجــن مــا يــؤدي الى نقــص شــديد 

في مــادة البلازمالوجــن وهــي مــادة مهمــة 

ومكــون  الجســم  خلايــا  جــدار  تركيــب  في 

أســاسي للــادة البيضــاء في الدمــاغ. لــكل 

جــن في جســم الانســان نســختن ، نســخة 

مــن الأب ونســخة مــن الأم ، فــاذا كان الأب 

مصابــة  لنســخة  )ناقلــن(  حاملــن  والام 

فــان النســخة الأخــرى الســليمة قــادرة عــلى 
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القيــام بالوظيفــة فــلا تظهــر عليهــم الأعــراض مرض نادر   وامهات نادرات

منهــا  كل  نقــل  اذا  تكمــن  الخطــورة  ولكــن   ،

يحصــل  عندهــا  للطفــل  المصابــة  النســخة 

المــرض. الجديــر بالذكــر ان احتــال ولادة طفــل 

مصــاب لأبويــن حاملــن تصــل إلى 25% مــع كل 

حمــل. و هنــاك فرصــة ان يولــد طفــل ســليم 

هــو 75% علــا ان بعــض الأطفــال الســليمن 

وهــذا  ابويهــم  مثــل  للمــرض  ناقلــن  يكونــوا 

زواجهــم  حــن  المســتقبل  في  الحــذر  يترتــب 

لــي لا تتكــرر المشــكلة مــع ذريتهــم.

 

 

ما مدى انتشاره؟ 

ــا طفــل مــن كل 100 ألــف  يصيــب المــرض تقريب

بشــكل عــام. 

ماهي أنواع ، درجات المرض وأعراضه ؟ 

مقســمة  الآن  حتــى  للمــرض  أنــواع   5 هنــاك 

بحســب الجينــات المســببة لهــا ، وهــي كالتــالي :

 PEX7  النـوع الأول بســبب تغيـــر فـي الجيــن -

GNPAT  النوع الثاني بسبب تغيـر في الجن -

AGPS النوع الثالــث بسبــب تغيـــر في الجن -

FAR1 النـوع الرابــع بسبـــب تغيـــر فــي الجيـن -

PEX5 النوع الخامس بسبب تغر في الجيـن -

بمــدى  تنبــؤ  يعطــي  لا  المســبب  الجــن  نــوع 

شــدة المــرض ، حيــث ان درجــات شــدة المــرض 

مــن  للطفــل  السريــري  الفحــص  عــلى  تعتمــد 

مســتوى  وقيــاس  المعالــج  الطبيــب  قبــل 

عــلى حســب شــدة  الــدم.  البلازمالوجــن في 

: قســمن  الى  ينقســم  المــرض 

-القسم الأول )الكلاسيي او الشديد(:

مــن قــصر  الــولادة  عنــد  الأعــراض  حيــث تظهــر 

القريبــة كعظــام  شــديد في عظــام الأطــراف 

العضــد والفخــذ ويصاحبهــا تكلســات نقطية في 

الغضاريــف بمــا يعــرف ب خلــل التنســج النقطي، 

اعتــام  الفقريــة،  تاجيــة في الاجســام  شــقوق 

عدســة العــن الخلقــي ، نقــص حــاد في النمــو 

الجســاني مــع صعوبــة في تحريــك المفاصــل ، 

إعاقــة ذهنيــة شــديدة تنتــج عــن تأخــر في النمــو 

العقــي والأدراكي ، ويصــاب معظــم الأطفــال 

تنفســية  والتهابــات  الخلقيــة  القلــب  بأمــراض 

الســبب  تكــون  قــد  والتــي  ومزمنــة  حــادة 

الرئيــي للوفــاة لاســمح اللــه في هــذه الفئــة 

مــن الأطفــال.

المــرض  البيوكيميائيــة  الخصائــص  حيــث  مــن 

الشــديد يتميــز بنقــص حــاد في تكويــن مــادة 

البلازمالوجــن في الــدم وأنســجة الجســم حيــث 

تــكاد تكــون معدومــة.

-القسم الثاني )الغر كلاسيي أو الخفيف(:

عنــد  المــرض  اعــراض  ظهــور  ويختلــف  يتبايــن 

هــؤلاء الأطفــال حيــث تظهــر معظــم الاعــراض 

الطفــل  ولادة  مــن  الأولى  الســنتن  خــلال 

وتتكــون مــن اعتــام في عدســة العــن الــذي قــد 

يظهــر عنــد الــولادة او في اي فــترة مــن مرحلــة 

مــع  العظــام  في  متباينــة  تغيــرات  الطفولــة، 

خلــل في التنســج الغــروفي، تأخــر في النمــو 

العقــي والادراكي ولكــن بدرجــة اقــل حــدة مــن 

النمــو  في  طفيــف  نقــص   ، الشــديد  المــرض 

الجســاني ، بعــض الاطفــال قــد تظهــر لديهــم 

أمــراض في القلــب ونوبــات تشــنج في ســن 

متأخــرة ، اضطرابــات ســلوكية وحســية وحركيــة 
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فــأن  البيوكيميائيــة  الخصائــص  حيــث  ومــن 

مســتويات مــادة البلازمالوجــن في الــدم أعــلى 

بالمــرض  مقارنــة  ضعفــاً   30 ألى   10 بحــوالي 

الشــديد.

ماهي أساليب العلاج المتوفرة ؟ 

ــاً العلاجــات المتوفــرة للمــرض تتمركــز حــول  حالي

تخفيــف الأعــراض وتجنــب المضاعفــات المصاحبة 

المتخصصــن  الأطبــاء  واستشــارة  للمــرض 

التشــنج  نوبــات  كعــلاج  الأعــراض  لتخفيــف 

استشــاري  رأي  حســب  المختلفــة  بالأدويــة 

عــن  والبلــع  التغذيــة  صعوبــة  وعــلاج  الأعصــاب 

الــرورة  عنــد  المعــدة  انبــوب  وضــع  طريــق 

والتدخــل الجراحــي المبكــر لعــلاج عتامــة عدســة 

العــن واتبــاع حميــة غذائيــة معينــة للتخفيــف مــن 

لمــرضى  )بالنســبة  الفايتانيــك  أحــاض  تجمــع 

الجــن  النــوع الأول بســبب طفــرة وراثيــة في 

)PEX7

المتابعــة المتخصصــة للمــرضى الذيــن يعانــون 

مــع الأطبــاء ذوو  الخلقيــة  القلــب  أمــراض  مــن 

الخــبرة 

الاهتــام البالــغ بتجنــب التعــرض لعــدوى الجهــاز 

الرئويــة  المشــاكل  مــن  والوقايــة  التنفــي 

المزمنــة بالحــرص عــلى المتابعــة المتكــررة مــع 

والتنظيــف  التنفســية  الأمــراض  اختصــاصي 

الجهــاز  عــدوى  لتجنــب  للبلغــم  المســتمر 

لتنفــي ا

العظــام  لتصحيــح تشــوهات  الجراحــي  التدخــل 

العــلاج  عــلى  الاســتمرار  مــع  الــرورة  عنــد 

المفاصــل  تيبــس  مــن  للتخفيــف  الوظيفــي 

الحركــة. ولتســهيل 

المتابعــة مــع ذوو الاختصــاص في طــب اعــادة 

والحــي  الادراكي  المســتوى  لرفــع  التأهيــل 

والحــركي للطفــل وتســهيل التواصــل البــصري 

والحــي باســتخدام طــرق التأهيــل المتخصصة .

الدعــم النفــي والمعنــوي للأهــل عــن طريــق 

تســهيل التواصــل وربــط العائــلات لــذوو الطفــل 

المريــض وتنســيق الرعايــة الشــاملة للمواعيــد 

والمعــدات والمســتلزمات الطبيــة التــي تســاعد 

عــلى تســهيل حركــة الطفــل. 

ماهي آخر المستجدات في أساليب العلاج؟

الاعــراض  لظهــور  الاســاسي  الســبب  ان  بمــا 

مــادة  تكويــن  في  نقــص  هــو  للمــرض 

جــن   لو زما لبلا ا

تقــوم الأبحــاث الحاليــة عــلى اســتخدام مكمــلات 

البلازمالوجــن  بمــادة  شــبيهة  مصنعــة  ومــواد 

الطبيعيــة والدراســات المتوفــرة عــلى حيوانــات 

اســتخدام  ونجــاح  امكانيــة  اثبتــت  التجــارب 

لرفــع  البلازمالوجــن  ومركبــات  مكمــلات 

أنســجة  و  الــدم  في  البلازمالوجــن  معــدلات 

الجســد المختلفــة ماعــدا الجهــاز العصبــي ولكــن 

الســلوكية  للأعــراض  تحســن ملحــوظ  كان هنــا 

لــدى حيوانــات التجــارب. وهــذه النتائــج المبــرة 

يتــم حاليــا تجريبهــا في مركــز متخصــص شــال 

أمريــكا عــلى الأطفــال المصابــن بهــذا المــرض 

ودراســة اثــر رفــع مســتويات مــادة البلازمالوجــن 

للمــرض. المصاحبــة  الأعــراض  مــن  للتخفيــف 

والتطــور  الجســاني  النمــو  معــدلات  ماهــي 

التشــوه  مــرض  لأطفــال  والحــركي  الذهنــي 

المنقــط؟    الغــروفي 

بالنســبة للأطفــال الذيــن يعانــون مــن المــرض 

الشــديد فــأن نقــص النمــو الجســاني يكــون 

اكتســاب  ومعــدل  الحيــاة  فــترة  طــوال  واضحــا 

ينخفــض الى 5  حيــث  بطــيء  المتوقــع  الــوزن 
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جــرام/ يــوم وأقــل مــن 2 جــرام/ يــوم بعــد ســن 

ســنوات. ثــلاث 

للأفــراد  الجســاني  النمــو  فــان  وبالمقابــل 

ضمــن  يكــون  قــد  الخفيــف  بالمــرض  المصابــن 

النمــو  ويتطــور  الــولادة  عنــد  الطبيعــي  النطــاق 

بشــكل افضــل عــن المــرضى الذيــن يعانــون مــن 

الشــديد. الكلاســيي  المــرض 

لقيــاس  للمــرض  خاصــة  نمــو  مخططــات  تتوفــر 

معــدلات النمــو الطــولي والــوزن ومحيــط الــرأس 

للأطفــال الذيــن يعانــون مــن المــرض الشــديد او 

الخفيــف. المــرض 

النمو العقي والادراكي 

الأدراكي  النمــو  معــدل  الشــديد  المــرض  في 

منخفــض وقــد يكتســب الطفــل في الســنوات 

كالابتســام  الأساســية  المهــارات  بعــض  الأولى 

المهــارات  واغلــب  الأصــوات  عــلى  والتعــرف 

بنمــو  تقــارن  تحقيقهــا  يتــم  التــي  الادراكيــة 

اشــهر  ســتة  حتــى  الطبيعــي  الاطفــال 

المهــارات الاخــرى المتقدمــة كالجلــوس والمــشي 

المصابــن  الأطفــال  في  غالبــا  تــرى  لا  والنطــق 

الشــديد  بالمــرض 

في المــرض الخفيــف يعــاني الأطفــال بدرجــة اقــل 

بالنســبة تأخــر النمــو العقــي حيــث يمكــن تحقيــق 

والحركــة  كالمــشي  المتقدمــة  المهــارات  اغلــب 

والتواصــل اللفظــي ولكــن الغالبيــة تكــون لديهــم 

ــات تعلــم التــي قــد تتطلــب درجــات معينــة  صعوب

الأطفــال  معظــم  ويعــاني  الخاصــة.  التربيــة  مــن 

ذوو المــرض الخفيــف مــن الاضطرابــات الســلوكية 

كفــرط الحركــة او التوحــد التــي يتــم اكتشــافها في 

الغالــب في ســن المدرســة والتــي قــد تتطلــب 

علاجــات ســلوكية وعقاقــر طبيــة لتســهيل عمليــة 

التعلــم.

التوصيات: 

بالنســبة للإعاقة الذهنية والنمو الإدراكي يوصى 

الشــامل   المبكــر  التدخــل  برنامــج  إلى  بالإحالــة 

الوظيفــي  للعــلاج  مرضيــة  نتائــج  الى  للوصــول 

والحــركي والنطــق والتغذيــة والمتخصصــن لعــلاج 

الحســية. المشــاكل 

بالإضافة الى توفر الخدمات المنزلية لاســتهداف 

احتياجــات العــلاج الفرديــة. وللأطفــال ذوو المــرض 

الخفيــف يــوصى بمراكــز مــا قبــل المدرســة التــي 

وعنــد  الخاصــة  الاحتياجــات  لــذو  خدمــات  تقــدم 

تعليميــة  خطــة  بوضــع  يــوصى  المدرســة  دخــول 

عــلى  وقدرتــه  الطفــل  احتياجــات  حســب  فرديــة 

التعلــم.

مضاعفــات  وتقليــل  الحركــة  عــلى  القــدرة  لزيــادة 

الطبيعــي  بالعــلاج  يــوصى  العظــام  تشــوه 

متخصصــة  طبيــة  معــدات  واســتخدام  المســتمر 

كالكــراسي المتحركــة وعربــات الاطفــال التكيفيــة. 

يــوصى  الخفيــف  المــرض  ذوو  للأفــراد  بالنســبة 

المهــارات  لتنميــة  المهنــي  الوظيفــي  بالعــلاج 

الوظائــف  عــلى  تؤثــر  التــي  الدقيقــة  الحركيــة 

والكتابــة. كالتغذيــة  التكيفيــة 

وعمــل  الفــم  طريــق  عــن  التغذيــة  تقييــم  يجــب 

دراســات البلــع للكشــف عــن مشــاكل وصعوبــات 

التغذيــة واســتخدام انبــوب التغذيــة عنــد الــرورة.

يجــب تقييــم مشــاكل التواصــل واســتخدام طــرق 

بديلــة للفهــم والتواصــل مــع الاطفــال المصابــون 

بهــذا المــرض وتســاعد بعــض اجهــزة التكنولوجيــا 

ــد الصــوت  ــة التواصــل الحــي كأجهــزة تولي لتقوي

والاهتــزازات المنخفضــة .

ــر  ــرض غيـــــ ــون بالمـــــ ــال المصابــــ بالنســبة للأطفـــــ

الخفيــــف والذيـــــن يعانــــــون مـــــــن  الكلاسيكـــــي 

اضطرابـــــــات سلوكيــــــــة فانهـــــم بحاجــــة لتقييــم 

الســلوكية  الضعـــــف  نقــــــاط  وعــــــلاج  سلوكــــــي 
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في  الأخصائيــن  مــع  التشــاور  مــع  والاجتاعيــة 

هــذا المجــال حيــث ان بعــض الحــالات قــد تتطلــب 

. الســلوك  لعــلاج اضراب  ادويــة موصوفــة 

في كل زيــارة ســنوية للطبيــب المعالــج يفضــل 

عمــل الفحوصــات والتقييــات الآتيــة:  

قيــاس معــدلات النمــو عــلى منحنيــات النمــو 	 

الخاصــة بهــذا المــرض.

تقييــم التغذيــة عــن طريــق الفــم والكشــف 	 

عــن صعوبــات البلــع.

تقييم ومتابعة مشاكل الجهاز التنفي	 

متابعــة ظهــور اي مشــاكل عصبيــة او نوبــات 	 

تشــنج وفحــص عصبــي للكشــف عن مشــاكل 

الضغــط و اعتــلال الحبــل الشــوكي 

حمــض 	  لمســتويات  المســتمرة  المراقبــة 

 RCDP1 الأول  النــوع  لمــرضى  الفايتانيــك 

الذهنــــــــي 	  والتطـــــــور  التقـــــــدم  مراقبـــــــة 

والاضطرابــــــــــات  التعليميـــــــة  والاحتياجـــــــات 

الســلوكية  للأفــراد الذيــن يعانــون مــن المرض 

الخفيــف.

العلــــــاج الحركــــــي والطبيعــــــي والوظيفــي 	 

والحــي مــع متابعــة مشــاكل وتشــوهات 

العظــام مــع الأطبــاء المختصــن.

المتابعــة مــع طبيــب العيــون والتدخــل المبكــر 	 

لأزالــة عتامــة عدســة العــن

مشــاكل 	  اي  عــن  للكشــف  القلــب  فحــص 

الخلقيــة  بالعيــوب  متعلقــة  طبيــة 

الاجتاعــي 	  للدعــم  الأسرة  حاجــة  تقييــم 

المنــزلي  والتمريــض  التلطيفيــة  كالرعايــة 

لــذوي  المختصــن  مــع  الرعايــة  وتنســيق 

الخاصــة.  الاحتياجــات 
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أمهات ملهمات
- ذكــرت رشــا البريــي ) أم ليــان( : عمــر طفلتــي الآن 7 

ســنوات وبــدأت عليهــا الأعــراض في عمــر الســنتن عندمــا 

ظهــور  ثــم  ومــن  بالعينــن  البيضــاء  بالميــاه  تشــخصت 

التشــنجات والتأخــر الحــركي والادراكي الــذي وللــه الحمــد 

الســيطرة  في  ســابقا  عانينــا  التأهيــل.  مــع  تحســن  في 

عــلى التشــنجات ومشــاكل التنفــس والتــي أصبحــت أفضــل 

مــع الأدويــة. تــم تشــخيصها بالطفــرة الوراثيــة بعــد ســنة 

ــل بعمــر الســنتن  ــا معهــا التأهي مــن ظهــور الأعــراض. بدأن

والنصــف والحمــد للــه اصبحــت تمــشي بمســاعده وتنطــق 

بعــض الكلــات راجعنــا بمراكــز مختلفــة ولكــن للأســف لعــدم 

توفــر اماكــن توفــر التأهيــل المكثــف للأطفــال ذوي الإعاقــة 

مــن ذوي الادراك المنخفــض اي تحــت ال50% قمنــا بتوفــر 

الخاصــة  المراكــز  في  الخــاص  بمالنــا  لهــا  الازم  التأهيــل 

المنزليــة.  والجلســات 

ليــان تحــب اللعــب مــع اخوانهــا خصوصــا اختهــا الكبــرة  بــدأت 

)احبــه(   لكلمــة  بترديدهــا  بالكلــات  لنــا  محبتهــا  عــن  تعــبر 

كانــت لحظــه مفعمــة بالمشــاعر المختلطــة للعائلــة بأكملهــا 

يصعــب وصفهــا. 

- فيــا ذكــرت )أم راشــد( : عمــر طفــي الآن 6 ســنوات ، 

وقــد كانــت بدايــة الأعــراض عــلى عمــر 6 أشــهر عــلى هيئــة 

تشــنجات ثــم تأخــر في النمــو والتطــور الحــركي والادراكي 

ثــم تبــن وجــود المــاء الأبيــض في العينــن. تــم الوصــول 

الى تشــخيص في عمــر الســنتن. يتحســن ولكــن بشــكل 

بطــيء جــدا وربمــا لــو اكتشــفت الحالــة مبكــرا لــكان حالــه 

أفضــل. الآن مســتمرين مــع العــلاج الطبيعــي والوظيفــي 

النهاريــة.  الرعايــة  مراكــز  في  التســجيل  الى  بالإضافــة 

راشــد يتفاعــل مــع لعــب الأطفــال معــه ويســتطيع التعــرف 

والتفاعــل مــع صــوت والديــه.  

إعداد: 

د. عزيزة مشيبة 

 استشارية أمراض وراثية واستقلابية – مدينة 

الملك فهد الطبية بالرياض 

د. وداد فلاتة 

 طبيبة مختصة في أبحاث الأمراض الوراثية- 

جامعة الملك عبد العزيز بجدة

 

 * تم أخذ موافقة الأهل قبل النر

كل الشكر والتقدير

لأمهــــــات أبطالنــــا

 ليــــان وراشـــد

تابعونا على :

@rcdp2017
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الصمم 

الـوراثـــي

الإعاقة السمعية

	 يقصــد بالإعاقــة الســمعية تلــك المشــكلات 

التــي تحــول دون أن يقــوم الجهــاز الســمعي 

عنــد الفــرد بوظائفــه أو تقلــل مــن قــدرة الفــرد 

وتــتراوح   . المختلفــة  الأصــوات  ســاع  عــلى 

الإعاقــة الســمعة في شــدتها مــن الدرجــات 

عنهــا  ينتــج  والتــي  والمتوســطة  البســيطة 

ضعــف ســمعي، إلى الدرجــات الشــديدة جــداً 

ــج عنهــا صمــم والتــي ينت

لوحــظ  أن أكــر مــن 50 %مــن أســاب الصمــم 

ناتجــة عــن أســباب وراثيــة

بينــا الباقــي ناتــج عــن أســباب بيئيــه او غــر 

معروفــه 

والتــي  البيئيــة  الصمــم  أســباب  أهــم  مــن 

الــولادة عنــد  تحــدث 

إلى 	  تــؤدى  التــي  المتعــسرة   الــولادة 

عــدم حصــول المولــود عــلى الأكســجن 

لــكافي ا

والتنفــس 	  للإنعــاش  الوليــــــد  وتعــــــــرض 

الصناعــي 

للجنيــــــن وقلــه وزن 	  والــولادة المبكــــــــرة 

عنــد  جــرام     )  1500( مــن  أقــل  المولــود 

الــولادة 

والتــي تســبب في تلــف الجهــاز العصبــي  	 

ومراكــز الســمع العليــا 

ولادة الطفــــــــل الـمـصــــــــاب بالـصـفـــــــــاري 	 

تــؤدي  جــدا  مرتفعــة  بنســب  الرقــان(    (

الســمعي العصــب  إتــلاف  الي 

أسباب الصمم التي تحدث بعد الولادة 

إصابــة الطفل بالفروســات و الميكروبات 	 

مثــل الحصبــة الألمانيــة والغــدة النكافيــة 

تــؤدي  قــد  التــي  الشــوكية   والحمــى   ،

مضاعفاتهــا إلى الصمــم

دون 	  بالســمع  الضــارة  العقاقــر  تنــاول 

طبيــب  استشــارة 

التهــاب الأذن المتكــرر والــذي يــؤدي الى 	 

تجمــع الســوائل أو الشــمع في الاذن 

 الصمم الوراثي 

 هــو الصمــم الــذي ينتقــل عــبر الأجيــال مــن 

طريــق  عــن  الأحفــاد  و  الأبنــاء   إلى  الأجــداد 

الجينــات الوراثيــة  وهــو  يشــكل أكــر مــن%50

  أقسام الصمم الوراثي 

إلى  للصمــم  الوراثيــة  الأســباب  تنقســم 

 : قســمن 
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صمـــــــم  مصحـــــــوب بمشاكـــــــل صحيـــــــــة او 	 

تشــوهات خلقيــه و يســمى صمــم مرتبــط 

بمتلازمــة

صمــم لا يكــون مصحــوب بمشــاكل صحيــة و 	 

يســمى صمــم غــر مرتبــط بمتلازمــة.

صمم غر مصحوب بمتلازمة

و يمثل 70% من الحالات الوراثية

 الصمم الوراثي السائد 

لهــا نســختان  لهــا مورثــه وكل مورثــه  كل  صفــه 

لعمــل هــذه الوظيفــه فمثــلا صفــه الســمع لهــا 

نســختان للســمع فــإذا حــدث عطــب اوخلــل  في 

نســخه واحــده فقــط مــن إحــدى النســختن اختــل 

الســمع و ظهــر الصمــم لذلــك ســمي بالســائد  

اي الواضــح   

وينتقــل الصمـــــــم مــن الأم أو  الأب المصــــــاب 

ــط بينهــا  ــاء ولايشــترط ان ترب بالصمــم الي الابن

ــة  ــه ، فــإذا انتقلــت النســخة المعطوب علاقــه قراب

ظهــر الصمــم في المولــود وإذا انتقلــت النســخة 

تكــون  لذلــك  ســليم  المولــود  يكــون  الســليمة 

نســبة تــوارث الصمــم للأبنــاء في كل حمــل )50 

في المائــة ســليم، 50 في المائــة اصــم 

الصمم الوراثي المتنحي 

بهــذه  ينتقــل  الــذي  الصمــم   لظهــور  يشــترط 

الصفــة المتنحيــة أن يكــون العطــب او الخلــل  في 

كلتــا النســختن، أمــا إذا كان الشــخص لديــه عطــب  

اوخلــل   في نســخه  واحــدة فقــط فيســمى هــذا 

الشــخص بحامــل الصمــم ،)او ناقــل الصمــم( ولا 

يظهــر عليــه الصمــم أو أي مشــاكل في الســمع، 

لذلــك يطُلــق عليــه الصفــة المتنحيــة أي المخفيــة 

كيفية انتقال الأمراض الوراثية المتنحية 

وكل إنســان خلق وهو يحمل من 8 إلى 15نســخه 

بهــا عطــب ،ويختلــف نــوع العطــب مــن انســان الي 

اخــر. ولكــن لا تؤثــر عليــه لأن لديــه نســخه  أخــرى 

ســليمة تــؤدي الغــرض، أمــا إذا اجتمعــت نســختان 

معطوبتــان لنفــس المورثــه يظهــر المــرض، ومــن 

العطــب  نفــس  بهــا  زوجــان  يجتمــع  أن  النــادر. 

لمورثــه  واحــده 

ــه إذا كان الزوجــن مــن  ــزداد نســبة حصول  ولكــن ت

والخــال  والعمــة  العــم  أبنــاء  )أي  العائلــة  نفــس 

والخالــة(، وذلــك لتشــابه المورثــات لديهــم التــي 

انتقلــت مــن الأجــداد 

كيفية انتقال الأمراض الوراثية المتنحية 

وكل إنســان خلق وهو يحمل من 8 إلى 15نســخه 

بهــا عطــب ،ويختلــف نــوع العطــب مــن انســان الي 

اخــر. ولكــن لا تؤثــر عليــه لأن لديــه نســخه  أخــرى 

ســليمة تــؤدي الغــرض، أمــا إذا اجتمعــت نســختان 

معطوبتــان لنفــس المورثــه يظهــر المــرض، ومــن 

العطــب  نفــس  بهــا  زوجــان  يجتمــع  أن  النــادر. 

لمورثــه  واحــده 

ــه إذا كان الزوجــن مــن  ــزداد نســبة حصول  ولكــن ت

والخــال  والعمــة  العــم  أبنــاء  )أي  العائلــة  نفــس 

والخالــة(، وذلــك لتشــابه المورثــات لديهــم التــي 

انتقلــت مــن الأجــداد 

الصمم المرتبط بمتلازمة

الصمــم المرتبــط بمتلازمــة و هــي تمثــل 30% مــن 

الحــالات الوراثية

 وهــو ذلــك الصمــم الــذي يكــون مرتبــط بمشــاكل 

صحيــة أو تشــوهات خلقيــه ويتــوارث بطريقتــن  

إمــا ســائدة أو متنحيــة.    

 الصمم والعيون الزرقاء

 متلازمة وردينبرج

حــدوث ضعــف في الســمع  مــع اختــلاف في لــون 
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العينــان أو قــد تكــون  زرقــاء اللــون   كــا يظهــر 

شــيب في ناصيــة شــعر الــرأس مــع بقــع بيضــاء 

في الجلــد

أحــد  أي  الســائدة  بالوراثــة  ينتقــل  مــرض  وهــو   

الأبنــاء   إلى  ينتقــل  هنــا  ومــن  مصــاب  الأبويــن 

وقد يولد في الأسرة طفل مصاب بالمتلازمة 

 والأبــوان ســليمن وتســمى  هــذه الحالــه طفــره 

ــن تتكــرر في الاسره       ول

 

الصمم والغده الدرقية 

متلازمة بندرد 

ســليمن    الأبويــن  أي  متنحــي  وراثي  مــرض   

الصمــم لديهــم   يظهــر  والأبنــاء 

في   ضعــف  مــن  بنــدرد  متلازمــة  مريــض  يعــاني 

الســمع عنــد الــولادة أو خــلال الســنوات الأولى 

كــا أن ضعــف الســمع  يــزداد ســوءًا  تدريجيًــا   في 

ســن المراهقــة أو العرينــات 

 60 %  مــن الاشــخاص يصابــون بتضخــم  في  الغــدة 

الدرقية

 وقــد يعــاني البعــض مــن تأخــر في المــشي أو 

بتوســع   المتلازمــه  هــذه  لارتبــاط  وذلــك  التــوازن 

في القنــاة الدهليزيــة المتخصصــه في التــوازن  أو 

عيــوب خلقيــة في القوقعــة 

 

 الصمم  والعمى

 متلازمة اوشر

في  فقــدان  عنــه  ينتــج  متنحــي  وراثي  مــرض   

أكــر  مــن  ويعــد   ، البــصر  في  وضعــف  الســمع 

 : انــواع  ثــلاث  ولــه  انتشــارا  الأمــراض 

– النوع الأول 

 يتمثــل في الأشــخاص المصابــن بالصمــم منــذ 

ولادتهــم ويعانــون مــن مشــاكل كبــرة في التوازن 

ومــن ثــم تتضاعــف حــدة المــرض لديهــم ويصابــون 

بالعمــى مــع  بدايــة ســن العــاشرة 

– النوع الثاني

يصــاب بــه المريــض بفقــدان متوســط في الســمع 

او شــديد ويكــون توازنــه طبيعيًــا ، ويتطــور المــرض 

في ســن المراهقــة أو مــا قبلهــا  الى ضعــف في 

البــصر والعمــى

– النوع الثالث 

 يكــون المريــض طبيعيًــا مــن ناحيــة الســمع ويكــون 

توازنــه طبيعــي ، ثــم يتطــور المــرض لديــه فيصبــح 

ــة والســمع  بعــد ســن  يعــاني مــن خلــل في الرؤي

المراهقــة  او مــا بعدهــا

  

 القلب و الصم

 متلازمة جارفيل ونلسن

ضعــف في الســمع  مــع اضطرابــات في نبضــات 

ــؤدي  ــؤدي إلى حــدوث إغــاء أو ت القلــب والتــي ت

الي المــوت المفاجــئ بفعــل تأثــر ضربــات القلــب 

الغــر منتظمــة 

 تحليل الجينات 

كعمــل   ســهلًا   أمــراً  ليــس  الجينــات  دراســة  إن 

تحليــل للســكر أو تحليــل للهرمــون أو كعمــل  تحليل 

فحــص مــا قبــل الــزواج كالأنيميــا المنجليــة وأنيميــا 

البحــر الأبيــض المتوســط وهــذه التحاليــل يســهل 

الغــر مكلفــه  بالتحاليــل المخبريــة  الكشــف عنهــا 

والتــي تظهــر نتائجهــا في خــلال ايــام.

 أمــا دراســة الجينــات ليســت ســهلة ومكلفــه جــدًا 

ولم تكتشــف الا قريبًــا و في الســابق كانــت عبــارة 

عــن دراســة جــن واحــد فقــط لــكل تحليــل.

البحث المبدئي للكشف 

الجينــات  كل  عــن  الكشــف  الصعــب  مــن  وكان   

المعروفــه للصمــم لتكلفــه دراســه كل جــن عــلى 

حــده لذلــك كان لابــد مــن معرفــه الجينــات الأكــر  

لــذا:  انتشــارا للكشــف عنهــا 
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التميــز 	  مركــز  في  بحثيــه  دراســة  تمــت 

لبحــوث الجينــوم الطبيــة في جامعــة الملــك 

 2014 لعزيــز عبدا

في 	   2015 عــام  اخــرى  دراســة  قامــت  و 

التخصــي  فيصــل  الملــك  مستشــفى 

ــد  ــاض بالتعــاون مــع العدي ومركــز الأبحــاث بالري

البحــث المبــدئي  بإجــراء  مــن المستشــفيات 

للكشــف عــن أهــم الجينــات المســببة للصمــم 

الــوراثي المتنحــي , و بمــا أن الــدول الغربيــة 

اكتشــفت ان هنــاك مورثــن كونيكســن 26 

و كونكســن30  المســببن للصمــم بنســبة 

المورثــن  هذيــن  عــن  البحــث  تــم  فقــد   %50

في المجتمــع الســعودي ولكــن كانــت النتائــج 

ســلبية حيــث وُجــد أن هــذه المورثتــن تســبب 

ومــن  مجتمعنــا,  في  الصمــم  مــن  فقــط%3 

هنــا اتضــح أن الطفــرات الجينيــة في مجتمعنــا 

مختلفــة عــن الــدول الغربيــة. 

تطور البحث الجيني

ــه  ومــع تطــور البحثــي الجينــي تمــت درســات بحثي

في  للصمــم  المورثــات  كل  عــن  للكشــف  اخــرى 

الــوراثي : ذاك الوقــت و المســببة للصمــم 

في جامعــه طيبــه في المدينــة المنــورة عــام 	 

2012 إلى 2017  اكتشــفت الجينات المســببة 

للصمــم  والاكــر انتشــارًا

فيصــل 	  الملــك  مستشــفى  في   وكذلــك  

2019 عــام  بالريــاض  الابحــاث  ومركــز  التخصــي 

دراســه 	  واكتشــاف  الاخــر   التطــور  بعــد  و 

الاكســيوم في   الحامــض النــووي  اكتشــف 

أن هنــاك اكــر مــن 200جــن يســبب الصمــم 

الــوراثي لذلــك بــدأت مستشــفي التخصــي 

الان إعــادة الدرســات الســابقه والتــي كانــت 

التحاليــل  بعــض  اســتغرقت   لذلــك   ســلبية 

الى شــهور وربمــا ســنوات  ثــم ظهــرت بعــض 

النتائــج الايجابيــه

  

تظهــر  لم  الوراثيــه  النتائــج  بعــض   لاتــزال  ولكــن 

للاســباب الان  حتــى 

ان  الجينات المســببة للصمم تحت الدراســة أو لم 

توجــد الطفــرة المســببة للصمــم عــلى الرغــم مــن 

وضــوح الصمــم للأشــخاص إكلينيكيًــا لكــن عــدم 

الوراثيــة  النتائــج   في  الوراثيــة  الطفــرات  ظهــور 

لا يعنــي أن الصمــم غــر مــورث  وذلــك لأنــه قــد 

يكــون مــن  الجينــات المعقــدة  أو لم تكتشــف بعــد 

ــب التثقيفــي هــو مــن  أهــم  ــك يبقــي الجان ولذل

الجوانــب للوقايــه  مــن الصمــم  و يمكــن تقســيم 

ــة مــن الإعاقــة إلى فــترات :  الوقاي

- فترة ما قبل الزواج 

- فترة الحمل 

- فترة ما بعد الولادة

- فترة ما قبل الزواج

لصمــم  الوراثيــه   الطفــره  عــن  الكشــف  تــم  اذا 

الــوراثي في العايلــه ووجــد  ان المتقدمــن للــزواج 

عــلى  خطــر  فهنــاك  الــوراثي   للصمــم  حاملــن 

هــذا الــزواج  لاحتــال اصابــة الابنــاء بالصمــم لــذا 

مــن الــروري جــدا عمــل فحــص الجينــات لطفــرات 

الوراثيــه مــا قبــل الــزواج للأسرالتــي ظهــر فيهــم 

الــزواج مــن خــارج  الصمــم  مــن كل الطرفــن  أو 

العائلــة لقــول عمــر بــن الخطــاب غربــوا النــكاح لا 

تضــووا«.

زواج  مــن  مانــع  لا  الرعيــة  الطبيــة  والقاعــدة 

الأقــارب حيــث تزوجــت فاطمــة بنــت رســول اللــه 

اللــه عليــه وســلم بولــد عــم أبيهــا :عــي  صــلى 

اللــه عنــه وانجبــت خــر ذريــه ولكــن توخــي  رضي 

الحــذر والحيطــة خاصــة بعــض زواج الأقــارب إذا كان 
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كل الريكيــــــن لديهــم  تاريــــــخ اســـــري للصمــم 

وعمــل  الاسشــاره  للــزواج  المتقدمــن  فعــلى 

ــه مــن  ــات الوراثيــة  ضروري جــدا للوقاي فحــص الجين

الصمــم

الفحص الوراثي عند الحمل 

تســتخدم هــذه التقنيــة عندمــا يكــون أحــد الوالديــن 

أو كلاهــا لديــه خلــل ورثي معــروف ويتــم تنفيــذ 

الاختبــارات عــلى الجنــن لتحديــد مــا إذا كان يحمــل 

أيضًــا الخلــل الــورثي 

 تؤخــذ خزعــة مــن المشــيمة أو عينــه مــن الســائل 

الأمنيــوسي بــن عمــر عــر أســابيع وســتة عــر 

أســبوعًا مــن الحمــل. إذا كانــت نتائــج الفحــص ايجابيه 

و التــي تــدل عــلى وجــود خلــل وراثي في الجنــن، 

فالخيــارات المتاحــة لأوليــاء الأمــور إمــا إنجــاب طفــل 

مصــاب بمــرض وراثي أو الخضــوع لإنهــاء الحمــل. 

قبــل الاســبوع التاســع عــر اي قبــل نفــخ الــروح 

متمشــيا حســب الفتــوه الرعيــه  

الفحص الجيني الوراثي قبل انغراس الأجنة

وهــوا مــا يعــرف بطفــل الأنابيــب حيــث يؤخــذ مــن 

ــة وبويضــات وتلقــح  ــات منوي الزوجــن نطــف حيوان

في المختــبر ثــم تفحــص البويضــة الملقحــة جينيــاً، 

ومــن ثــم يتــم اختيــار البويضــات  الســليمة وتغــرس 

في الرحــم

تســتخدم هــذه التقنيــة عندمــا يكــون أحــد الوالديــن 

أو كلاهــا لديــه عيــوب جينيــة وراثيــة معروفــة أو 

ــد  كان لديهــم أطفــال مصابــون مســبقاً وتــم تحدي

ــة للمــرض. الطفــرة الوراثي

 وإذا كتــب اللــه لهــذا الغــرس النجــاح يكــون الجنــن 

ــه ســلياً , وهــذه الطريقــة هــي الأقــرب  ــإذن الل ب

لمجتمعنــا الإســلامي لتحــل معضلــة الإســقاط

واخــراً بتعــاون المــرضى والأبحــاث نأمــل أن نضــع 

قاعــدة للبيانــات لمــرضى الصمــم وتســجيل  أهــم 

الجينــات المنتــرة لدينــا وخاصــة للعوائــل اللذيــن 

يعانــون مــن الصمــم في أسرهــم وإدراج    هــذه 

الجينــات تحــت فحــص مــا قبــل الــزواج حتــى نتمكــن 

واللــه  الــوراثي  الصمــم  انتشــار  مــن  الحــد  مــن 

المســعان 

د. سمره سقطي

طبيبه اطفال تخصص امراض وراثيه

مستشفى الملك  فهد العام بجده
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بدراســة المورثــات  يختــص  الــذي  العلــم  )Genetics(  هــو  الوِرَاثِيَّــات  أو  الوراثــة  علــم 

)المــادة الوراثيــة أو الجينــات( والوراثــة ومــا ينتــج عنــه مــن تنــوع صفــات الكائنــات الحيــة. 

علــم الوراثــة البــري )Human Genetics( هــو دراســة الجينــات البريــة. أمــا علــم 

الوراثــة الطبيــة )Medical Genetics( هــو فــرع مــن فــروع التخصصــات الطبيــة ويعنــى 

بدراســة التغــرات الجينيــة المســببة للأمــراض الوراثيــة. 

بعــدة طــرق مشــتركة  التغــرات  تــدرس هــذه 

حيــث  الوراثــة،  طبيــب  عيــادة  مــن  عــادة  تبــدأ 

و  الشــكلية  التغــرات  الطبيــب  يفحــص 

الجســدية والعقليــة للشــخص المصــاب، وعــلى 

التحليــل  نــوع  الطبيــب  يحــدد  الأســاس  هــذا 

بعــد  الصحيــح.  التشــخيص  لإجــراء  المناســب 

ذلــك يتــم جمــع عينــة مــن دم الشــخص لفحــص 

الإكلينكيــة  الوراثــة  مختــبرات  في  الجينــات 

تشــخيص  و  الحاصــل  الــوراثي  التغــر  لتحديــد 

جمــع  المرحلــة  هــذه  في  يتــم  وقــد  المــرض، 

الأسرة(  أفــراد  أحــد  )أو  الوالديــن  مــن  عينــات 

الــوراثي  الفحــص  إتمــام  بعــد  النتائــج،  لتأكيــد 

خطــة  لوضــع  للطبيــب  النتائــج  ارســال  يتــم 

المتابعــة الطبيــة و إرشــاد الشــخص المصــاب و 

أهلــه عــن كيفيــة التعايــش مــع المــرض بالشــكل 

الــذي يضمــن ســلامة المريــض و جــودة الحيــاة 

ارشــاد  العيــادة  أيضــا في  يتــم  لعائلتــه.  لــه و 

المريــض و أهلــه عــلى أبعــاد المــرض وتطــوره 

تــوارث  احتــالات  و  وجــدت  إن  مضاعفاتــه  و 

طبيــا  المتاحــة  الإختيــارات  و  عائليــا  المــرض 

أمكــن.  إن  ذلــك  لتجنــب 

وراثيــات  مجلــة  اصــدار  مــن  العــدد  هــذا  في 

عــن  المقــالات  مــن  سلســلة  في  ســنتطرق 

في  الطبيــة  الوراثــة  مختــبرات  دور  و  أنــواع 

التحليــل الجينــي )Genetic testing(، و طــرق 

المســتخدمة  المختلفــة  التقنيــات  و  التحليــل 

مــن  القــاريء  ليتمكــن  الوراثــة،  مختــبرات  في 

ــة و اســتخداماتها و  فهــم طريقــة عمــل التقني

قيودهــا. 

التحليــل الجيني )Genetic testing(، عبارة عن 

تحليــل مخــبري للادة الوراثيــة الموجودة بداخل 

ــا الكائــن الحــي لغــرض فحــص المــادة  نــواه خلاي

التغــرات  لتحديــد  الكائــن(  جينــات  )أو  الوراثيــة 

الجينيــة الحاصلــة بهــا. تتكــون المــادة الوراثيــة 

مــن الحمــض النــووي، وهــو الجزيء الــذي يحمل 

الشــفرات الجينيــة التــي تحــدد صفــات كل كائــن 

من مختبرات 

       علم الوراثة 
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باســم  الجينيــة  التغيــرات  إلى  يشــار  و  حــي. 

»المتغــرات«  أو  »الاختلافــات«  أو  »الطفــرات« 

)Mutations and polymorphisms(، ويمكــن 

المختلفــة  التأثــرات  مــن  العديــد  لهــا  يكــون  أن 

ــة التــي  ــرات الطبيعي عــلى الجســم. منهــا التغي

 )Polymorphisms( تــؤدي إلى تعــدد الصفــات

ــر عــلى صحــة الشــخص ،ومنهــا الطفــرات  ولا تؤث

.)Mutations( التــي ترتبــط أحيانـًـا بالمــرض

هناك أربعة مستويات عامة لتحليل الجينات: 

وهــو . 1 خلــوي:  الــوراثي  التحليــل  مســتوى 

تحليــل  و  بدراســة  المختــص  التحليــل 

التغــرات الكبــرة التــي تطــرأ عــلى الحمــض 

الصبغيــات  هيئــة  في  وهــو  النــووي 

) ت لكروموســوما ا (

وهــو . 2 جزيئــي:  الــوراثي  التحليــل  مســتوى 

التحليــل المختــص بدراســة و تحليــل التغــرات 

الصغــرة التــي تطــرأ عــلى الحمــض النــووي 

في مســتوى الجــن الواحــد.

البيوكيميائيــة: . 3 الــوراثي  التحليــل  مســتوى 

أمــراض  بدراســة  المختــص  التحليــل  وهــو 

الــوراثي.  الغــذائي  التمثيــل 

مســتوى التحليــل الجينــي التعبــري: وهــو . 4

التحليــل المختــص بدراســة أليــة تعبــر الجــن

تحــت كل مــن هــذه المســتويات تقنيــات مختلفــة 

عــلى  قــدرة  أكــر  أصبحــت  و  مؤخــرا  تطــورت  و 

اكتشــاف وتفســر التغــرات الجينيــة.

في  عــام  بشــكل  الــوراثي  التحليــل  بــدأت 

الخمســينيات مــن القــرن المــاضي، باكتشــاف أن 

وجــود نســخة إضافيــة مــن الكروموســوم رقــم 

21 تتســبب في متلازمــة داون، ويترتــب عــلى 

ذلــك أعــراض معينــة وكانــت هــذه هــي بدايــات 

ــاء  ــوي حيــث طــور العل ــة الخل ــم الوراث ظهــور عل

طرقـًـا مخبريــة لتلويــن الكروموســومات تمكنهــم 

تصنيفهــا  و  بوضــوح  المجهــر  عــبر  رؤيتهــا  مــن 

يســمى  التحليــل  وهــذا  وتحليلهــا،  فرزهــا  و 

النــووي  النمــط  تحليــل  )أو  الصبغيــات  تحليــل 

تخصــص  تحــت  يتــم  و   ،Karyotype analysis(

.))Cytogenetics الخلــوي  الوراثــة  مختــبرات 

و  مراحــل  عــدة  عــلى  التحليــل  هــذا  عمــل  يتــم 

يعتمــد عــلى صلاحيــة العينــة و جودتهــا لتعزيــز 

زراعتهــا عــبر تقنيــات زراعــة الأنســجة خــارج الجســم 

وضــع  يتــم  حيــث   .)In vitro cell culture(

فيهــا  الخلايــا  تكاثــر  يســاند  وســط  في  العينــة 

وعنــد مرحلــة معينــة يتــم إضافــة مــواد تســاعد 

عــلى حصــد الخلايــا في مرحلــة معينــة مــن دورة 

الخليــة، تكــون فيهــا المــادة الوراثيــة عــلى شــكل 

في  ومرتبــة   )Chromosomes( الصبغيــات 

وســط الخليــة. تعــد هــذة الخطــوة مهمــة لاعتــاد 

تحليــل الكروموســومات الدقيــق عليهــا بشــكل 

كبــر.

بعدهــا يتــم صباغــة الكروموســومات ثــم تحليلهــا 

حاســوبية  برامــج  باســتخدام  المجهــر  تحــت 

تحليلهــا. و  عدهــا  و  لترتيبهــا  متخصصــة 
 

صورة 1: 

 صورة توضح مراحل إجراء تحليل الكروموسومات.

https://medical-dictionary.  
t h e f r e e d i c t i o n a r y . c o m /

 C h r o m o s o m e + m o r p h o l o g y
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اكتشــاف  الفحــص  هــذا  خــلال  مــن  يمكــن 

Chromosomes Ab- الصبغيــة  )الإعتــلالات 

errations( و التــي قــد تكــون عدديــة، عــلى 

 ،)Trisomy 21( ســبيل المثــال متلازمــة الــداون

متلازمــة باتــاو)Trisomy 13(، متلازمــة إدوارد، 

 Monosomy(ترنــر متلازمــة   )Trisomy 18y(

X(، متلازمة زيادة كروموســوم X ) 47,XXY أو 

XXX,47(، أو في تكويــن الكروموســوم، مثــل 

المتوازنــة  الكروموزومــات  أجــزاء  ترتيــب  إعــادة 

Transloca- )ســواء عــن طريــق تبــادل مواقــع 

dele-( أو الغــر متوازنــة مثــل الحــذف ،)tions

مــن  لأي   ،)duplications( التكــرار  أو   ،)tions

الكروموســومات أو لأي جــزء منــه. 

 Gold( تعتــبر أيضــا هــذه التقنية هي المفضلة

standard( لمن يعانون من الإجهاض المتكرر، 

لقدرتهــا عــلى تمييــز إعتــلالات الكروموزومــات 

ــة. و لفحــص المواليــد في حــال وجــود  المتوازن

 ،)Dysmorphic features( تكوينيــة  أعــراض 

أو في حــال عــدم القــدرة عــلى تحديــد جنــس 

.)Ambiguous Genitalia( المولــود

العاملــون عــلى هــذا التحليــل يتطلــب تدريبهــم 

الســنتن  عــن  تقــل  لا  لمــدة  مكثــف  بشــكل 

المشــدد  الإشراف  تحــت  العمــل  عــلى  يليهــا 

تاليتــن، قبــل أن يمكنــوا مــن  لمــدة ســنتن 

باســتقلالية. العمــل 

د. سهى طاشكندي

استشاري علم الوراثة الخلوي
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عن بصمة 

تأسســت جمعيــة بصمــه لدعــم المصابــن بالأمــراض الوراثيــة بقــرار مــن وزارة المــوارد 

البريــة والتنميــة الاجتاعيــة في تاريــخ 18 / 9 / 1440 هـــ بترخيــص رقــم 1216 ونطــاق 

عملهــا الجغــرافي منطقــة الريــاض , حيــث انبثقــت الفكــرة مــن الحاجــة لوجــود جمعيــة 

متخصصــة بدعــم المصابــن بالأمــراض الوراثيــة في المملكــة العربيــة والســعودي. 

الأهداف

زيادة الوعي الصحي في المجتمع بالأمراض الوراثية. 	 

تعزيز قيم العمل التطوعي الصحي بالمجتمع. 	 

تثقيف ذوي المصابيــن بالأمــراض الوراثيــة بكفيـــة دعمهــم نفسياً واجتاعيـاً.	 

الرسالة

المساهمة في تقديم الخدمات الصحية والاجتاعية للمصابن بالأمراض الوراثية.

الرؤية

مجتمــــع خالــــي مـــن الأمــــراض الوراثيـــــة.

جمعية بصمة
 لدعم المصابن 

بالأمراض الوراثية
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الريحة المستهدفة 

المصابــن بالأمــراض الوراثيــة و ذويهــم , المختصــن و المتطوعــن و المهتمــن بمجــال الأمــراض 

الوراثيــة .

الخدمات المقدمة من الجمعية

تقديم التوعية المجتمعيـة في مجـــال الأمــراض الوراثية.	 

تقديم الاستشارات الوراثية في مجال الأمراض الوراثية.	 

تدريب المختصن في مجال الأمراض الوراثية ومساعدتهم لإثبات دورهم تجاه المجتمع.	 

التعاون مع الجمعيات المختصة بالأنشطة الاجتاعية بهدف تحقيق الخدمات لهذه الفئة.	 

أبرز برامج الجمعية ومبادراتها 

توفــر 	  عــن طريــق  الدخــل المحــدود  لــذوي  الدعــم  لتقديــم  يهــدف  برنامــج  تباشــر وهــو 

الروريــة. الطبيــة  المســتلزمات 

شاورني وهو برنامج يقدم استشارات وراثية مجانية لعوائل المصابن بالأمراض الوراثية.	 

برنامــج مجموعــات الدعــم وهــو برنامــج يهــدف الى تقديــم الدعــم النفــي لــلاسر المصابــه 	 

عــن طريــق مجموعــات تشــاركية بــاشراف مختصــن مــن الجمعيــة .

برنامــج واعــي برنامــج يهــدف الى رفــع وزيــادة الوعــي بالامــراض الوراثيــة عــن طريــق تقديــم 	 

محتــوى اعلامــي توعــوي .
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 كلمات متقاطعة

ذهب ى

ذه

ذهب مريض داس رجله حمار

الى طبيب وكان الطبيب مشغولا

عطاه الدواء قال له الطبيب  
ٔ
ن ا

ٔ
وشارد الذهن وبعد ا

ربع مرات في باليوم فدهش المريض
ٔ
خذ قطرتين ا

ن الحمار
ٔ
له : ولكن دكـتور إن رجلي تؤلمني لا

ٔ
 وسا

 داس عليها! فقال الطبيب نعم القطرة تقطرها

خرى
ٔ
في عين الحمار حتى لا يدوس رجلك مرة ا

طرفة‘

عمودي
١ . تسبب التلوث

٢ . المرض الناتج عن نقص فيتامين د
٤ . حامل المادة الوراثية

أفقي
١. أين يتم هضم المواد البروتينية

٣ . سبب مرض الدفتيريا
 ٥ . أين يتم ضبط التوازن في جسم الإنسان

٦ . أضخم عضو في جسم الإنسان

  المرض الوراثي
.............................

ن تكون انتهيت
ٔ
تمنى ا

ٔ
 ا

ٔ من تكـثيف حمضك
النووي.. سوف نبدا
بالانقسام في غضون

... ١٠ دقائق

ً
حسنا

لغز

أظهر ميزان الضغط أثناءالفحص الطبي

 أن ضغط ”طويل“ أعلى بثلاث مرات من
 المعدل العادي للشخص الطبيعي

مع ذلك لم يكن أي من ”طويل“ وطبيبه
قلقين لهذا الارتفاع ما السبب يا ترى ؟

*

ً
كـثر اختلافا

ٔ
 مايكون ا

ً
كـثر تميزا

ٔ
يكون ا

 مقتبس من

 كـتاب صناعة الذكاء

( مكون من كلمتين)

ساع  ال     في ف  الففةة
لععةفة ال ف ح  الحححح 

ÊÍ «Í÷ ◊— » Ã«

وننم
ع

تا

مسك الختام

الطب الوراثي

ومستقبل الطب

اعداد

جنى كوريني
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 كلمات متقاطعة

ذهب ى

ذه

ذهب مريض داس رجله حمار

الى طبيب وكان الطبيب مشغولا

عطاه الدواء قال له الطبيب  
ٔ
ن ا

ٔ
وشارد الذهن وبعد ا

ربع مرات في باليوم فدهش المريض
ٔ
خذ قطرتين ا

ن الحمار
ٔ
له : ولكن دكـتور إن رجلي تؤلمني لا

ٔ
 وسا

 داس عليها! فقال الطبيب نعم القطرة تقطرها

خرى
ٔ
في عين الحمار حتى لا يدوس رجلك مرة ا

طرفة‘

عمودي
١ . تسبب التلوث

٢ . المرض الناتج عن نقص فيتامين د
٤ . حامل المادة الوراثية

أفقي
١. أين يتم هضم المواد البروتينية

٣ . سبب مرض الدفتيريا
 ٥ . أين يتم ضبط التوازن في جسم الإنسان

٦ . أضخم عضو في جسم الإنسان

  المرض الوراثي
.............................

ن تكون انتهيت
ٔ
تمنى ا

ٔ
 ا

ٔ من تكـثيف حمضك
النووي.. سوف نبدا
بالانقسام في غضون

... ١٠ دقائق

ً
حسنا

لغز

أظهر ميزان الضغط أثناءالفحص الطبي

 أن ضغط ”طويل“ أعلى بثلاث مرات من
 المعدل العادي للشخص الطبيعي

مع ذلك لم يكن أي من ”طويل“ وطبيبه
قلقين لهذا الارتفاع ما السبب يا ترى ؟

*

ً
كـثر اختلافا

ٔ
 مايكون ا

ً
كـثر تميزا

ٔ
يكون ا

 مقتبس من

 كـتاب صناعة الذكاء

( مكون من كلمتين)

ساع  ال     في ف  الففةة
لععةفة ال ف ح  الحححح 

ÊÍ «Í÷ ◊— » Ã«

وننم
ع

تا

مسك الختام

الطب الوراثي

ومستقبل الطب

تخيــل مســتقبلاً أنــك جالــس مــع طبيبــك الخــاص وهــو يراجــع معــك الســرة المرضيــة ومنهــا التاريــخ الــوراثي 

وســجل التأثــرات البيئيــة التــي تؤثــر عــلى صحتــك مســتقبلاً، وفي نهايــة الزيــارة تســتلم تقريــرا عــن الامــراض 

المســتقبلية المتوقعــة، ســواء الامــراض الوراثيــة الناتجــة عــن اعتــلال المورثــات او الامــراض متعــددة الأســباب 

والتــي يكــون فيهــا تتداخــل بــن العامــل الــوراثي والبيئــي مثــل ارتفــاع ضغــط الــدم، او مــرض الســكري، او 

الاســتعداد للإصابــة بالسرطــان، او مــرض نفــي وكيفيــة الوقايــة منهــا. 

بالتأكيــد امكانيــات الاســتفادة مــن هــذا العلــم لا حــصر لهــا، وبالرغــم مــن كــرة النقاشــات والاســئلة الاخلاقيــة 

المطروحــة بهــذا الصــدد لكــن بالتأكيــد هــذا العلــم الجديــد ســيكون بمثابــة حجــر الزاويــة لمســتقبل الطــب .

لا شــك ان تطــور الطــب لا حــصر لــه خــلال القــرن المــاضي مــن الناحيــة التشــخصية، او العلاجيــة، او الدوائيــة، 

او الجراحيــة، ولكــن تبقــى قاعــدة الوقايــة خــر مــن العــلاج هــي الأصــل في الطــب القديــم او الحديــث او حتــى 

في المســتقبل.

ــة مــا يســمى الطــب الشــخي وهــو يمكــن تعريفــه بانــه الفحــص الطبــي  ــوراثي دخــل في مرحل الطــب ال

لاختيــار العلاجــات المناســبة والمثــلى عــلى أســاس المحتــوى الجينــي او الجزيئــي للمريــض، حيــث تأسســت 

قائمــة كبــرة مــن الادويــة لعــلاج المريــض حســب الشــفرة الوراثيــة لــه ومــن هــذه الادويــة والتــي هــي عــلى 

ســبيل المثــال وليــس الحــصر ادويــة الســيولة وبعــض الادويــة المســتعملة في عــلاج السرطانــات وغرهــا، 

كــا يمكــن تفــادي الادويــة التــي قــد تســبب مضاعفــات جانبيــة او تســمم بســبب عــدم مناســبتها للمريــض 

بحســب المــادة الوراثيــة لــه.

ســيتيح مــروع الجينــوم البــري فوائــد جمــة للبريــة، يمكننــا توقــع بعضهــا بينــا ســنفاجأ بالبعــض الآخــر، 

أمــا الفوائــد المتوقعــة فهــي العــلاج بالجينــات لأمــراض عديــدة ومعالجــات جديــدة بالإضافــة إلى صنــع أدويــة 

جديــدة.
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يمكــن اعتبــار مــروع الجينــوم البــري بدايــة لحقبــة جديــدة مــن الطــب الشــخي للاســتجابة بصــورة 

مختلفــة للأدويــة التــي يصفهــا لهــم الأطبــاء حيــث ان 50% مــن الأشــخاص في الوقــت الحــاضر والذيــن 

يتناولــون دواء معينــا ســيجدون أنــه إمــا غــر مؤثــر، أو أنهــم ســيتعرضون لتأثــرات جانبيــة غــر مرغوبــة.

حــل  الهائــل في  البــري  الجينــوم  اكتشــاف  مــن  للاســتفادة  حــان  قــد  الوقــت  إن  القــول  ونســتطيع 

المشــكلات الصحيــة المختلفــة والتــي تنشــأ نتيجــة لحــدوث طفــرات في التركيــب الــوراثي، حيــث يوجــد 

ــد  ــدم المنجــي والعدي ــة وعــلى رأســها مــرض فقــر ال ــة ناتجــة عــن طفــرات جيني كثــر مــن الامــراض الوراثي

ــدى الذكــور  ــة والأورام ومــرض ضمــور العضــلات ل ــة الدموي مــن الأمــراض الأخــرى كأمــراض القلــب والأوعي

ومــرض الســكري. وبالفعــل قــد اســتطاع العلــاء معرفــة الخلــل في كثــر مــن الجينــات وتصحيــح الخلــل بهــا 

باســتخدام الجينــات الصحيحــة بــدلاً منهــا. وفي بعــض الــدول توجــد شركات تقــوم بتحليــل الجينــوم البــري 

لبعــض الأشــخاص وبالتــالي يســتطيع أن يتعــرف الشــخص عــلى مــا إذا كانــت هنــاك احتاليــة لظهــور أي 

مــرض في المســتقبل، وبالتــالي يســتطيع تفــادي الإصابــة بذلــك المــرض.

وبالإضافــة لمــا ذكــر مــن فوائــد الجينــوم البــري الشــخي في تحســن تشــخيص الامــراض والاكتشــاف 

المبكــر للاســتعداد للامــراض والوقايــة منهــا مبكــرا، وتصميــم ادويــة بصــورة أكــر ملائمــة للشــخص بعينــه 

)علــم الادويــة الجينــي( وتصنيــع ادويــة تســتهدف امــراض وراثيــة بعينهــا والعــلاج بالجينــات، فــان هــذا 

المــروع لــه فوائــد في برامــج الفحــص مــا قبــل الــزواج ومعرفــة الســجل المــرضي الــوراثي للمقبلــن عــلى 

الــزواج وبالتــالي الوقايــة منهــا، وايضــا برامــج الفحــص المبكــر للمواليــد وفحــص مــا قبــل الغــرس في تقنيــة 

أطفــال الانابيــب.

لا شــك ان هنــاك قضايــا أخلاقيــة للجينــوم البــري مثــل الوصمــة للإنســان وقضايــا التأمــن الطبــي 

وغرهــا، ولكــن بالإمــكان حلهــا والتغلــب عليهــا بوضــع الضوابــط والقوانــن التــي تحفــظ حقــوق الانســان.

لا شــك ان هــذا التطــور الطبــي في هــذا القــرن ســواء التطــور الاكلينيــي، او التشــخيي، او العلاجــي، 

او الوقــائي، او البحثــي يقــوم عــلى اكتــاف الطــب الــوراثي وبإمــكاني ان اســمي هــذا القــرن بانــه عــصر 

الطــب الــوراثي
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