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عــلــم الــوراثــة مــن الــعــلــوم المــتــشــعــبــة والــشــائــكــة والــتي 
مــازالــت تــتــطــور يــومــا بــعــد يــوم وذلــك بــعــون مــن ال 
ثـم بـجـهـود الأطـبـاء والـبـاحـثـي والـعـلـمـاء حـول الـعـالـم. 
(        تحــاول أن تــضــع بــي أيــديــكــم خــلاصــة هــذا 
الـعـلـم, وتـكـشـف بـعـضـاً مـن جـوانـبـه الـغـامـضـة والـتـي 
يــكــثــر فــيــهــا الــلــغــط والخــرافــات مــن غــيــر المخــتــصــي 

ف هذا المجال. 
 ف  وراثـيـا.  يـطـرح الخـبـراء آراءهـم بـشـكـل مـبـسـط 
لـكـي يـصـل إلـى أكـبـر شـريـحـة مـن المجـتـمـع وتـسـلـط 
الـضـوء عـلـى تجـارب المـرضـى وأهـالـيـهـم لـعـلـهـا تـكـون 
إلهاما ورسالة صادقة لجميع الأهالي الــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــذين 
يمـرون بـنـفـس الـتـجـارب وتـهـمـس بـلـطـف لـهـم: بـأنـك 

لست وحدك! 
 (وراثـيـات) مـنـكـم وإلـيـكـم, مـسـاحـة لإيـصـال صـوتـكـم 
وتـــــرحـــــب بـــــكـــــل مـــــن أراد الاشـــــتـــــراك مـــــن المـــــرضـــــى 

واهاليهم لسرد قصصهم الملهمة.  
( وراثـيـات) ف عـددهـا الـثـالـث تـخـطـو خـطـوة لـلأمـام 
ف طـريـق الألـف مـيـل نـحـو بـنـاء المـعـرفـة الـصـحـيـحـة 
والــــوصــــول الــــى الجــــمــــيــــع لــــيــــس فــــقــــط ف المــــمــــلــــكــــة 
الــعــربــيــة الــســعــوديــة ولــكــن لجــمــيــع مــن يــتــحــدث لــغــة 

الضاد.  
ف هـذا الـعـدد أنـتـم عـلـى مـوعـد مـع مـعـلـومـة جـديـدة, 

تجربة ملهمة ووعي أكثر.  

 إفــتتاحــية
الـــعــــدد
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 د. عزيزة مفرح مشيبة 
استشارية أمراض وراثية واستقلابية  

نائب رئيس تحرير مجلة 

   



طفلي مريض من يستطيع أن يساعدني?  
بـعـد طـول الانـتـظـار وبـعـد الـشـوق والـفـرح ولـدت طـفـلـي, ولـكـن كـانـت هـنـالـك تـشـوهـات خـلـقـيـة بـسـيـطـة مـنـذ 

الولادة لم أعيرها أي اهتمام, وبعد فترة لاحظت أنه متأخر ف النمو والإدراك. 
 ذهبت إلى عدة مستشفيات ومن طبيب إلى طبيب بلا فائدة, لا أعرف لماذا طفلي مختلف ? 
 حتى ت تحويلي إلى طبيب الوراثة, وأخبرني أن طفلي لديه متلازمة نادرة وكان هذا النقاش:

مـذكـرات 
طــبـيـبة

مـا مـعـنـى مـتـلازمـة يـا دكـتـور? المـتـلازمـة هـي كـلـمـة 
مـشـتـقـة مـن الـكـلـمـة الـيـونـانـيـة «سـيـنـدروم», وتـعـنـي 
(تـــــــزامـــــــن) وهـــــــي مـــــــجـــــــمـــــــوعـــــــة مـــــــن الـــــــعـــــــلامـــــــات 
والأعــــراض المــــتــــزامــــنــــة والمــــرتــــبــــطــــة مــــع بــــعــــضــــهــــا 

البعض والمتعلقة ف الغالب بمرض ما. 
تـُـســمــى المــتــلازمــات عــادةً عــلــى اســم الــطــبــيــب أو 
مـــجـــمـــوعـــة الأطـــبـــاء الـــذيـــن اكـــتـــشـــفـــوهـــا أو الـــذيـــن 
وصفوا الصورة السريرية الكاملة لها لأول مرة.

وأكــــــثــــــر المــــــتــــــلازمــــــات يــــــكــــــون ســــــبــــــبــــــهــــــا خــــــلــــــل ف 
الـكـرومـوسـومـات أو الجـيـنـات, وقـد تـظـهـر بـعـض 
المتلازمات ولكن بلا سبب معروف حتى الآن. 

وأشـهـر المـتـلازمـات, (مـتـلازمـة دوان) لأنـهـا الأكـثـر 
انـــــــــــتـــــــــــشـــــــــــارًا وســـــــــــبـــــــــــبـــــــــــهـــــــــــا اخـــــــــــتـــــــــــلال ف عـــــــــــدد 
الـكـرومـوسـومـات, وأمـا المـتـلازمـات الأخـرى فـهـي 
أقـــل انـــتـــشـــاراً وقـــد تـــتـــســـبـــب ف وفـــاة الـــطـــفـــل ف 

الأيام الأولى من عمره أو قد تكون بسيطة جداً  
٣



ولا تـلاحـظ إلا بـعـد فـتـره مـتـأخـرة وذلـك عـنـدمـا يـواجـه 
الطفل صعوبة ف التعلم.

حسناً يا دكتور ما هو علاج هذه المتلازمات?
أكـــثـــر المـــتـــلازمـــات لا يـــوجـــد لـــهـــا عـــلاج, والـــقـــلـــيـــل مـــنـــهـــا 
يـــوجـــد لـــهـــا عـــلاج, كـــبـــعـــض الأمـــراض الاســـتـــقـــلابـــيـــة أو 
الحـالات الـتـي ت اكـتـشـاف الجـيـنـات فـيـهـا وت مـعـالجـتـهـا 

باستخدام الهندسة الوراثية.
حسنًا من أين جاءت لطفلي هذه المتلازمة?

المـتـلازمـة قـد تـكـون وراثـيـة أو غـيـر وراثـيـة, الـوراثـيـة مـنـهـا 
تــــــكــــــون بــــــســــــبــــــب إمــــــا خــــــلــــــل ف الجــــــيــــــنــــــات أو خــــــلــــــل ف 
الــكــرومــوســومــات. تــوجــد الــكــرمــوســومــات داخــل الخــلــيــة 
ويــــوجــــد بــــكــــل خــــلــــيــــه نــــواة تحــــتــــوي عــــلــــى 46 صــــبــــغــــيــــة 
(الــكــرومــوســومــات), كــل زوج مــن هــذه الــكــرومــوســومــات 
يـحـمـل الـعـديـد مـن المـورثـات (الجـيـنـات) وهـي المـسـؤولـة 
عــن تــنــظــيــم وظــائــف الجــســم كــالــهــرمــونــات والأنــزيمــات 
وكـذلـك الـصـفـات كـالـطـول والـلـون والمـلامـح, كـمـا أن هـذه 
الجـيـنـات مـسـؤولـة عـن انـتـقـال الأمـراض مـن الآبـاء إلـى 

الأبناء. 
وأي خــلــل ف الجــيــنــات (طــفــرة) يــؤدي إلــى اخــتــلال ف 
الــوظــيــفــة ويــنــتــج عــنــه ف الــغــالــب مــرض مــا. وتــخــتــلــف 
طـرق الانـتـقـال لـلـمـتـلازمـة فـتـكـون إمـا بـطـريـقـة سـائـدة أو 

متنحية.
المـتـلازمـات الـسـائـدة تـعـنـي أن الأب أو الأم يـوجـد لديـهـم 
المـتـلازمـة, كـمـتـلازمـة قـصـر الـقـامـة فـيـكـون أحـد الأبـويـن 
يـعـانـي مـن قـصـر الـقـامـة وتـنـتـقـل لأطـفـالـه بـنـسـبـة %50.  
وقـــد نجـــد ف بـــعـــض الأحـــيـــان أن الأم والأب ســـلـــيـــمـــان, 
ولـكـن لـديـهـم طـفـل واحـد لـديـه قـصـر الـقـامـة وهـذا يـعـنـي 
أن الــطــفــرة حــصــلــت لــهــذا الــطــفــل عــنــد انــقــســام خــلايــاه 
عـــنـــد تـــكـــون جـــســـمـــه, ولـــن تـــتـــكـــرر المـــشـــكـــلـــة ف الحـــمـــل 

القادم بإذن ال. 
ومــن أشــهــر هــذه المــتــلازمــات: مــتــلازمــة ابــرت, مــتــلازمــة 
اهـــلـــر دانـــالـــوس, مـــتـــلازمـــة نـــونـــان, مـــتـــلازمـــة كـــروزون, 

متلازمة تشارج ومتلازمة كرنيلو ديلون. 
وأمــا الأمــراض الــوراثــيــة المــتــنــحــيــة ف مــعــظــم الحــالات 
يـكـون الأبـويـن ذو قـرابـة ويـكـونـان سـلـيـمـي ظـاهـريـا, ولـكـن 

لديهم أطفال يعانون من المرض. 

ومـــن أشـــهـــر المـــتـــلازمـــات: مـــتـــلازمـــه مـــاركـــيـــو, مـــتـــلازمـــه 
ســــانجــــد ســــقــــطــــي, مــــتــــلازمــــه بــــارديــــت بــــيــــدل, مــــتــــلازمــــه 

جوبرت ومتلازمة ميكل جروبر.

واخــتــلال الــكــرومــوســومــات يــكــون نــتــيــجــة زيــادة ف عــدد 
الـــــكـــــرومـــــوســـــومـــــات أو نـــــقـــــصـــــهـــــا أو لخـــــلـــــل ف تـــــركـــــيـــــب 
الــــكــــرومــــوســــومــــات ومــــن أشــــهــــرهــــا مــــتــــلازمــــة دوان وهــــي 
نـــتـــيـــجـــة لـــزيـــادة نـــســـخـــة مـــن كـــرومـــوســـوم 21 أو مـــتـــلازمـــة 

ادورد والنات عن زيادة ف كروموسوم18.
  

وف الـــغـــالـــب يـــكـــون عـــمـــر الأم أكـــبـــر مـــن 35 ســـنـــة عـــنـــد 
ولادتها لهذه المتلازمتان, وهي لا تتكرر ف العائلة  

أو تـكـون بـسـبـب نـقـص الـكـرومـوسـومـات كـمـتـلازمـة تـيـرنـر, 
وغالبا لا تتكرر.

وقـد يـكـون نـتـيـجـة اخـتـلال ف الـتـركـيـب كـنـقـص جـزء مـن 
الكروموسومات وأشهر هذه المتلازمات:

مـــتـــلازمـــة ويـــلـــيـــم, مـــتـــلازمـــة دي جـــورج, مـــتـــلازمـــة مـــواء 
القطة, متلازمة انجل مان ومتلازمة برادر ويلي. 

وف الـغـالـب لا تـتـكـرر هـذه المـتـلازمـات ولـكـن يـجـب فـحـص 
الأبوين لأنها قد تكون وراثية ووقوعها نادر جدًا.

وقـد يـولـد طـفـل بـتـشـوهـات خـلـقـيـه نـتـيـجـة لـظـروف بـيـئـيـة 
ولـــيـــســـت وراثـــيـــة كـــالأم المـــصـــابـــة بـــالـــســـكـــر والـــتـــي تحـــتـــاج 

الأنسولي ولكنها غير منتظمة ف العلاج.  

أو بـــــســـــبـــــب أخـــــذ بـــــعـــــض الأدويـــــة المـــــضـــــرة لـــــلـــــجـــــنـــــي أو 
لــتــعــرضــهــا لــلــفــيــروســات ف الــثــلاث الــشــهــور الأولــى مــن 
الحـمـل أو لـنـقـص حـمـض الـفـولـيـك الـذي يـسـبـب اسـتـسـقـاء 

للرأس وعيوب الصلب المشقوق.

وقـد يـولـد الـطـفـل بـتـشـوهـات خـلـقـيـة بـسـبـب مـتـلازمـة لـم 
يـــــعـــــرف ســـــبـــــبـــــهـــــا حـــــتـــــى الآن ولا تـــــتـــــكـــــرر كـــــمـــــتـــــلازمـــــة.       

جولدن هار. 

٤



  كيف يتم تشخص الحالة? 
 نـحـن كـأطـبـاء وراثـة نـسـتـطـيـع تـشـخـيـص بـعـض الحـالات مـن مـلامـح الـطـفـل فـقـط حـتـى مـن قـبـل إجـراء أي 
تحـلـيـل, لـذا طـبـيـب الـوراثـة يـقـوم بـالـتـركـيـز ف مـلامـح الـطـفـل بـكـل دقـة ويـطـلـع عـلـى الـتـاريـخ المـرضـي لـلـعـائـلـة 
لـيـصـل إلـى الـتـشـخـيـص الـصـحـيـح وعـمـل الـفـحـوصـات الـوراثـيـة, ومـع تـقـدم الـتـقـنـيـة بـعـد دراسـة الجـيـنـوم 
الـبـشـري, تـطـور الـتـشـخـيـص ف دراسـة الجـيـنـات والـكـرومـوسـومـات وأصـبـحـت المـتـلازمـات الـنـادرة كـرخـاوة 
الـعـضـلات والـتـخـلـف الـعـقـلـي والـتـشـنـجـات والـتـي لـم نـسـتـطـع تـشـخـيـصـهـا ف الـسـابـق مـن المـمـكـن تـشـخـيـصـها 

بتقنية الجينوم.  
ولـلـتـشـخـيـص أهـمـيـة كـبـيـرة ف تـفـادي المـرض الـوراثـي وذلـك بـالـفـحـص مـا قـبـل الـزواج ومـعـرفـة الـشـخـص 

السليم والشخص الحامل للمرض.  
وإسداء النصح للزوجي لمن يحمل الأمراض الوراثية بعدم الاقتران لتفادي الأمراض المتنحية. 

أو بـدراسـة الـبـويـضـة قـبـل الـتـلـقـيـح أو بـدراسـة الـسـائـل الأميـنـوسـي أو أخـذ عـيـنـة مـن المـشـيـمـة أثـنـاء الحـمـل 
لـلأسـر الـتـي عـانـت مـن المـشـاكـل الـنـفـسـيـة عـنـد ولادة أطـفـال بمـتـلازمـات وراثـيـة وت مـعرفـة الجـي المـسـبـب 

للمتلازمة, وذلك لتفادي تكرار المشكلة. 
ولايزال التطور ف علم الجينات ف تقدم مستمر لصالح البشرية للحد من هذه الأمراض بإذن ال. 

٥

د.سميرة سقطي 
استشارية أمراض الأطفال وأمراض الوراثة



ـــخـيـارات الــمتاحــة  الـ
ـــتفادي الإصـــابـــة  لـ
ـة ـحالـ ـــتـقـبـلـيـة بـ  المـسـ
وراثــية مـماثـلة

أي مـــــــــــــرض يـــــــــنـــــــــتـــــــــج  الأمـــــــــــراض الــــــوراثــــــيــــــة هـــــــــــي 
ــــــل فـــــــــي الـــــــــــمـــــــــــادة الــــــــــوراثــــــــــيــــــــــة  ــــــلــ بـــــــســـــــبـــــــب حـــــــــــــدوث خــ
ـــعـــــض الأمـــــــــــــــــراض الـــــــوراثـــــــيـــــــة  لـــــلـــــفـــــرد, بــــشــــكــــل عــــــــام بــ
ـــا,  ــ ـــمــ ــ ـــلاهــ ــ و مــــــن كــ أ و الأمـــــــــهـــــــــات  أ تــــــــــورث مــــــن الآبـــــــــــــــاء 
والــــــبــــــعــــــض الآخــــــــــــر يــــــحــــــدث بــــســــبــــب حــــــــــدوث طــــــفــــــرة 
و بـــــســـــبـــــب  أ جـــــيـــــنـــــيـــــة مـــــكـــــتـــــســـــبـــــة بـــــشـــــكـــــل عـــــــشـــــــوائـــــــي 

الــــــعــــــوامــــــل الــــبــــيــــئــــيــــة. 
ـــام:  ـــســ ـــدة أقــ ـــى عــ تـــنـــقـــســـم الامـــــــــراض الــــوراثــــيــــة إلــ

  
1-أمـــــــــــــــــراض وراثــــــــــيــــــــــة نـــــــاتـــــــجـــــــة عــــــــن اخــــــــــتــــــــــلال فــــــــي 
و تــــــــــركــــــــــيــــــــــب الــــــــــصــــــــــبــــــــــغــــــــــيــــــــــات الــــــــــــوراثــــــــــــيــــــــــــة  أ عـــــــــــــدد 
ــــــــد وجـــــــــــــــود زيـــــــــــــــــادة         ــــــــنــ : عــ (الـــــــــــــكـــــــــــــرومـــــــــــــوســـــــــــــومـــــــــــــات) 
و تــــغــــيــــر فــــــي هــــيــــكــــلــــة الـــــــكـــــــرومـــــــوســـــــوم   أ و نـــــقـــــصـــــان  أ
و  فــــــذلــــــك يــــــــــؤدي إلــــــــى ظــــــهــــــور مـــــــتـــــــلازمـــــــات وراثــــــــيــــــــة 
ــــب  ــــجــ ــــد نـــــســـــبـــــة تــــــــكــــــــرار هـــــــــذه الأمــــــــــــــــــراض يــ ــــديــ ــــحــ ــــتــ لــ
ــــة  ــــرفــ ــــعــ ــــمــ ــــن لــ ــ ــــويــ ــ ــــلأبــ ــ ــــل فـــــــحـــــــوصـــــــات تــــــأكــــــيــــــديــــــة لــ ــــمــ عــ
م  لأ ا و  أ لأب  ا ا كــــــــان هــــــــذا الـــــخـــــلـــــل مــــــــــــوروث مــــــن  ذ إ

 . م مــــســــتــــحــــدث فـــــي الــــجــــنــــيــــن  أ
2-أمـــــــــــــــــراض وراثــــــــــيــــــــــة نـــــــاتـــــــجـــــــة عــــــــن اخــــــــــتــــــــــلال فــــــــي 

 : و تـــنـــقـــســـم الـــــــى  الــــــمــــــورثــــــات (الـــــجـــــيـــــنـــــات) 

ـــــــل بــــــــصــــــــفــــــــة  ـــــــقــ ـــــــتــ ـــــــنــ ـــــــمــ . الـــــــــــمـــــــــــرض الـــــــــــــوراثـــــــــــــي الــ أ 
  : مـــنـــتـــحـــيـــة 

ــــــى وجـــــــــــــود  ــــــلــ يـــــــعـــــــتـــــــمـــــــد ظـــــــــهـــــــــور هـــــــــــذه الأمــــــــــــــــــــراض عــ
ـــن مــــــن  ـــيــ ـــتــ ـــولــ ـــقــ ـــنــ ـــمــ الـــــخـــــلـــــل فــــــي كــــلــــتــــا الـــــمـــــورثـــــتـــــيـــــن الــ
ـــــــــى حــــــــــــد ســــــــــــــــواء وبـــــــــــــذلـــــــــــــك فــــــــــــــان  ـــــــــلــ لأب عــ ا و  م  لأ ا
نـــــســـــبـــــة الإصــــــــــابــــــــــة الـــــمـــــســـــتـــــقـــــبـــــلـــــيـــــة  بـــــطـــــفـــــل مـــــــصـــــــاب 
% فـــــــي   2 5 لا قـــــــــدر الـــــــلـــــــه بـــــنـــــفـــــس الــــــــمــــــــرض هـــــــو 
ــــــــض الــــــــــنــــــــــظــــــــــر عـــــــــــن الإصـــــــــــــــابـــــــــــــــات  ــــــــغــ ــــــــل بــ ــــــــمــ كـــــــــــل حــ

الـــــســـــابـــــقـــــة. 

٦



ــــــــل بـــــــــصـــــــــفـــــــــة  ــــــــقــ ــــــــتــ ــــــــنــ ــــــــمــ ب. الــــــــــــمــــــــــــرض الــــــــــــــوراثــــــــــــــي الــ
  : ســــــائــــــدة 

أن يــــــكــــــون هــــــنــــــاك  يــــكــــفــــي لـــــظـــــهـــــور هــــــــذه الأمـــــــــــــــــراض 
ـــــــط فــــــــــي إحــــــــــــــدى الـــــــــمـــــــــورثـــــــــتـــــــــيـــــــــن  ـــــــقــ ـــــــل واحــــــــــــــد فــ ـــــــلــ خــ
لأب وبـــــــــذلـــــــــك فــــــــــان  ا و  أ م  لأ ا ـــــن مــــــــن  ـــــيــ ـــــتــ ـــــولــ ـــــقــ ـــــنــ ـــــمــ الــ
نـــــســـــبـــــة الإصــــــــــابــــــــــة الـــــمـــــســـــتـــــقـــــبـــــلـــــيـــــة  بـــــطـــــفـــــل مـــــــصـــــــاب 
% فـــــــي   5 0 لا قـــــــــدر الـــــــلـــــــه بـــــنـــــفـــــس الــــــــمــــــــرض هـــــــو 
ــــــــض الــــــــــنــــــــــظــــــــــر عـــــــــــن الإصـــــــــــــــابـــــــــــــــات  ــــــــغــ ــــــــل بــ ــــــــمــ كـــــــــــل حــ

الـــــســـــابـــــقـــــة. 

ت. الــــــــــــمــــــــــــرض الــــــــــــــوراثــــــــــــــي الــــــــــمــــــــــرتــــــــــبــــــــــط بـــــــــجـــــــــنـــــــــس 
   :  (X الــــجــــنــــيــــن(عــــبــــر كــــــرومــــــوســــــوم 

تــــــتــــــمــــــيــــــز هــــــــــذه  هــــــــــذه الأمـــــــــــــــــــراض بـــــــأنـــــــهـــــــا تــــــصــــــيــــــب 
, بــــيــــنــــمــــا تــــحــــمــــل الإنـــــــــــــــاث الـــــــمـــــــرض  ـــقـــــط  الــــــــذكــــــــور فــ
ن الأنــــــــــــثــــــــــــى تــــــــحــــــــمــــــــل نــــــــســــــــخــــــــتــــــــيــــــــن مــــــــــن  لأ وذلــــــــــــــك 
X واحـــــــــــــــدة ســـــــلـــــــيـــــــمـــــــة والأخــــــــــــــــــــرى  كــــــــــرومــــــــــوســــــــــوم  
ـــــة أمــــــــــا الـــــــــذكـــــــــر فـــــــلـــــــديـــــــه نــــــســــــخــــــة واحــــــــــــــدة  ـــــوبــ ـــــطــ ـــــعــ مــ
X  والأخـــــــــــــــــــــــــــرى  ـــــــــــــط مــــــــــــــــن كـــــــــــــــــرومـــــــــــــــــوســـــــــــــــــوم  ـــــــــــــقــ فــ
 , Y لـــــــذلـــــــك يـــــظـــــهـــــر عـــــلـــــيـــــه الــــــــمــــــــرض  كــــــــرومــــــــوســــــــوم 
نــــــــســــــــبــــــــة تـــــــــــكـــــــــــرار هــــــــــــذه الأمـــــــــــــــــــــراض فــــــــــي الــــــــــــذكــــــــــــور 

 5 0 %

ـــــدة  ـــــاك عــ ـــــنـ ـــــإن هـ ـــــذه الـــــنـــــســـــب فــ ولــــــتــــــفــــــادي هــ
إجــــــــراءات وقـــائـــيـــة وهــــي

ل  لأو ا    الـــحـــل 

ـــــل الـــــــفـــــــحـــــــص  ـــــمــ الـــــــحـــــــمـــــــل الاعــــــــــتــــــــــيــــــــــادي ومــــــــــن ثــــــــم عــ
ــــة  ــــتــ ــــبــ ــــثــ ــــمــ ( لـــــنـــــفـــــس الـــــــطـــــــفـــــــرة الــ الــــــــــوراثــــــــــي لـــــلـــــجـــــنـــــيـــــن 
ــــــر أخـــــــــــذ  ــــــبــ ســــــــابــــــــقــــــــا أنـــــــــهـــــــــا مـــــــســـــــبـــــــبـــــــة لـــــــــلـــــــــمـــــــــرض) عــ
 C h o r i o n i c ) ــــة  ــــمــ ــــيــ ــــشــ ــــمــ خـــــــزعـــــــة مـــــــن الــ
و عــيـــنـــةـ مــــنـ  أ  (  V i l l u s  S a m p l i n g
الـــــــــــــــــــــــــــــــــســـــــــــــــــــــــــــــــــائـــــــــــــــــــــــــــــــــل الامـــــــــــــــــــــــــــنـــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــيـــــــــــــــــــــــــــوـســـــــــــــــــــــــــــيـ 
ــيــــطـ  ــحــ ــمــ )  الـ  A m n i o c e n t e s i s   )
و مــــــا  أ  15  -12 ـــن فــــــي  حــــــــــدود الأســـــــابـــــــيـــــــع  ـــيــ ـــنــ ـــجــ ـــالــ بــ
, ومــــــــــن ثــــــــم  ـــــاً  ـــــبــ ـــــريــ ـــــقــ يـــــــــقـــــــــارب الـــــــشـــــــهـــــــر الــــــــثــــــــالــــــــث تــ
, فــــــــــإذا كــــــــان  1 يــــــــــوم)   4 ـــة (خــــــــــــلال  ـــجــ ـــيــ ـــتــ ـــنــ مـــــعـــــرفـــــة الــ
ــــــة الــــــــحــــــــمــــــــل بـــــــشـــــــكـــــــل  ــــــعــ ــــــابــ ــــــتــ ــــــم مــ ــــــتــ ســـــــلـــــــيـــــــمـــــــاً فـــــــــإنـــــــــه يــ
لا قــــــــــدر  ) ـــــن مـــــــصـــــــابـــــــاً  ـــــيــ ـــــنــ ـــــجــ ا كــــــــــان الــ ذ إ و طــــــبــــــيــــــعــــــي 
ـــــه  ـــــيــ ـــــخ الــــــــــــــروح فــ ـــــفــ ـــــل نــ ـــــبــ , فــــــــانــــــــه يــــــســــــقــــــط قــ الـــــــــلـــــــــه) 
ــــوى  ــــتــ ــــفــ ــــلــ 1 اســــــــبــــــــوع مـــــــن الـــــــحـــــــمـــــــل) تـــــبـــــعـــــاً لــ 9 ــــل  ــــبــ ( قــ

الـــــشـــــرعـــــيـــــة. 

٧



   الـــحـــل الـــثـــانـــي 

ــــل الــــــــغــــــــرس  ــــبــ ــــة قــ ــــمــ ــــيــ ــــلــ ــــســ ــــل الأنــــــــابــــــــيــــــــب وفـــــــحـــــــص الأجـــــــــنـــــــــة بـــــتـــــقـــــنـــــيـــــة انـــــــتـــــــقـــــــاء الأجـــــــــنـــــــــة الــ ــــفــ ــــل طــ ــــمــ عــ
ــــم هـــــــــذه الــــــطــــــريــــــقــــــة عـــــــن طـــــــريـــــــق إعــــــــطــــــــاء أبـــــــــر مـــــنـــــشـــــطـــــة لـــــــلـــــــمـــــــرأة لـــــــــزيـــــــــادة عـــــــــدد  ــــتــ تــ , بـــــــالـــــــرحـــــــم 
ــــم  ــــتــ 5 بـــــــويـــــــضـــــــات, ومـــــــــن ثـــــــم يــ - 6 ــــوا إلـــــــــى  ــــلــ ــــصــ ــــيــ ــــة فـــــــي الــــــشــــــهــــــر الـــــــــواحـــــــــد لــ ــــجــ ــــتــ ــــنــ ــــمــ الـــــــبـــــــويـــــــضـــــــات الــ
ـــات  ــ ـــوانــ ــ ـــيــ ــ , فــــــي الـــــــيـــــــوم ذاتــــــــــه تــــســــحــــب عــــيــــنــــة حــ ـــحـــــت الـــــتـــــخـــــديـــــر الـــــمـــــوضـــــعـــــي  ـــع الــــــبــــــويــــــضــــــات تــ ـــمــ جــ
3 أيـــــــــــام  - 4 ــــد  ــــعــ , بــ ــــر  ــــبــ ــــتــ ــــخــ ــــمــ فـــــــي الــ مــــــنــــــويــــــة مـــــــن الـــــــــــــزوج لـــــيـــــتـــــم تـــــلـــــقـــــيـــــح الـــــــبـــــــويـــــــضـــــــات خـــــــارجـــــــيـــــــاً 
تـــــــؤخـــــــذ خـــــلـــــيـــــة واحـــــــــــــدة مـــــــن كـــــــل بــــــويــــــضــــــة مـــــلـــــقـــــحـــــة ويـــــــتـــــــم فـــــحـــــصـــــهـــــا لـــــنـــــفـــــس الـــــــطـــــــفـــــــرة الــــــــوراثــــــــيــــــــة 
ــــم اخـــــــتـــــــيـــــــار الـــــــبـــــــويـــــــضـــــــات  ــــتــ ــــد فـــــــــرز الـــــــبـــــــويـــــــضـــــــات يــ ــــعــ , بــ ــــت ســــــابــــــقــــــاً ــــبــ ــــثــ ــــمــ ــــة لــــــلــــــمــــــرض الــ ــــبــ ــــبــ ــــســ ــــمــ الــ
ــــم الــــــحــــــمــــــل  ــــتــ و ومـــــــــن بــــــعــــــدهــــــا يــ ــــاً فـــــــي الــــــــرحــــــــم,  ــــريــ ــــهــ ــــجــ ــــة وإعــــــــــــــــادة حـــــقـــــنـــــهـــــا مــ ــــمــ ــــيــ ــــلــ ــــســ ــــة الــ ــــحــ ــــقــ ــــلــ ــــمــ الــ

(%  3 0 - و أحــــــدهــــــا فـــــي جـــــــــدار الــــــرحــــــم 40  أ ( نـــســـبـــة انــــــــــــــزراع الأجـــــــنـــــــة  . طـــبـــيـــعـــيـــاً 

   مـــلاحـــظـــة هـــامـــة 

ــــى وجـــــــــــود تـــــشـــــخـــــيـــــص وراثـــــــــــــي خـــــــــاص  ــــلــ ــــن يــــــعــــــتــــــمــــــدان كـــــلـــــيـــــاً عــ ــــيــ ــــتــ ــــقــ ــــريــ ــــطــ ــــار الــ ــ ــــيــ ــ ــــتــ ــ ــــل واخــ ــــمــ • عــ
لا  إ ـــل هــــــــذا الإجـــــــــــــــــراء  ـــمــ , فــــــــلا يــــمــــكــــن عــ ـــة لـــــلـــــمـــــرض الـــــمـــــســـــتـــــهـــــدف  ـــيــ ـــنــ ـــيــ ـــجــ ـــرة الــ ــ ـــفــ ــ ـــطــ ــ ـــورث والــ ــ ـــمــ ــ ـــالــ ــ بــ

 . بـــــهـــــذا الــــفــــحــــص 

 , ل)  بـــــــوجـــــــود الـــــحـــــمـــــل  لأو ا ( الـــــشـــــهـــــر  • يــــنــــبــــغــــي إخـــــــبـــــــار طـــــبـــــيـــــب/ طــــبــــيــــبــــة الــــــنــــــســــــاء مـــــبـــــكـــــراً 
ـــم  ـــســ , والـــــــتـــــــواصـــــــل مــــــع مــــنــــســــقــــة وســــــكــــــرتــــــيــــــرة أمــــــــــــراض قــ ـــل الـــــفـــــحـــــص  ـــمــ ـــى يــــمــــكــــن تـــــرتـــــيـــــب عــ ـــتــ حــ

و أخــــصــــائــــيــــة الإرشــــــــــــــــاد الـــــــــوراثـــــــــي.  أ و مـــنـــســـقـــة الأمــــــــــــــــراض الــــــوراثــــــيــــــة  أ الأجــــــــنــــــــة/ الـــــنـــــســـــاء  
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تجـربـة ١

تــجـارب  
الأهـالـي

والـــــــــــدي ووالـــــــــــد زوجــــــتــــــي أبــــــنــــــاء عـــــــم, رزقـــــــــت بــــعــــد الــــــــــــــزواج بــــابــــنــــة ســـلـــيـــمـــه ولـــــلـــــه الــــحــــمــــد ثـــــم رزقـــــــــت بـــــولـــــد 
وبـــــعـــــد فـــــتـــــرة لاحـــــظـــــنـــــا عـــلـــيـــه قــــلــــة الــــــحــــــركــــــة, راجـــــعـــــنـــــا الـــــعـــــديـــــد مـــــن الــــمــــســــتــــشــــفــــيــــات حــــتــــى وصــــلــــنــــا 
لـــلـــمـــســـتـــشـــفـــى الــــعــــســــكــــري بـــــجـــــدة الـــــــــذي شــــخــــص الــــــمــــــرض بـــــأنـــــه مـــــــرض وراثـــــــــــي يــــســــمــــى: الـــــضـــــمـــــور 

الــــعــــضــــلــــي الــــــشــــــوكــــــي, ثـــــم حـــمـــلـــت الـــــــزوجـــــــة بــــالــــحــــمــــل الــــــــــــــــثالث وكـــــــــان ولـــــــد يـــحـــمـــل نــــفــــس الــــــمــــــرض وتـــــــم 
– طـــبـــيـــبـــة الأمــــــــــــــــراض الــــــوراثــــــيــــــة الـــــتـــــي أوجـــــــــه لــــهــــا مـــــن خـــــلالـــــكـــــم كـــــل  تــــحــــويــــلــــنــــا لـــــلـــــدكـــــتـــــورة ســــمــــيــــرة 
الــــشــــكــــر والـــــتـــــقـــــديـــــر عــــلــــى مـــــا قــــدمــــتــــه لــــنــــا ولــــغــــيــــرنــــا فــــقــــد أرشــــــدتــــــنــــــا الـــــــى طـــــريـــــق يـــخـــتـــصـــر عـــلـــيـــنـــا 
الـــــمـــــعـــــانـــــاة والـــــجـــــهـــــد وتـــــــم تــــحــــويــــلــــنــــا عـــــن طــــريــــقــــهــــا لـــلـــمـــســـتـــشـــفـــى الــــتــــخــــصــــصــــي بــــــالــــــريــــــاض لإجــــــــــــــراء 

ســــحــــب عـــيـــنـــة مـــــن الــــمــــشــــيــــمــــة فـــــي الـــــشـــــهـــــور الأولــــــــــــــى مـــــن الــــحــــمــــل وهـــــــو إجـــــــــــراء بـــســـيـــط يـــعـــمـــل فـــــي نــــفــــس 
لآن  ا الــــــيــــــوم بــــتــــخــــديــــر مــــوضــــعــــي فـــــقـــــط. وأصــــبــــحــــنــــا نـــعـــمـــل هـــــــذا الاجــــــــــــــــراء مـــــع كـــــل حــــمــــل وحـــــتـــــى 

٤ مـــــــــرات كـــــــان نـــتـــيـــجـــتـــهـــا أطــــــفــــــال ســـلـــيـــمـــيـــن ولـــــلـــــه الـــــحـــــمـــــد.    عــــمــــلــــنــــاهــــا 
رســــــالــــــة أخـــــــيـــــــرة:  

أتــــمــــنــــى مـــــن خـــــلالـــــكـــــم إيــــــصــــــال رســـــالـــــتـــــي لـــلـــمـــخـــتـــصـــيـــن بــــــــــــــإدراج فــــحــــص الأمــــــــــــــــراض الــــــوراثــــــيــــــة 
الــــمــــنــــتــــشــــرة فـــــي الـــــســـــعـــــوديـــــة مــــثــــل مـــــــرض أبـــــنـــــائـــــي فـــــي فـــــحـــــوصـــــات مـــــا قــــبــــل الــــــــــــــــزواج.   

تجـربـة ٢

ل بــــتــــشــــوهــــات شــــــديــــــدة فـــــي الـــــعـــــظـــــام وتــــــوفــــــي تـــقـــبـــلـــه الـــــلـــــه وثـــــــم ولـــــــــدت لــــنــــا  لأو ا رزقــــــنــــــا الـــــلـــــه بـــطـــفـــلـــنـــا 
أخـــــتـــــه والــــــتــــــي تــــفــــاجــــأنــــا بــــأنــــهــــا تــــعــــانــــي مـــــن نــــفــــس الــــمــــشــــكــــلــــة عــــنــــدهــــا أصـــــبـــــح الـــــشـــــك فـــــي كـــــــون الــــــمــــــرض 

وراثـــــــيـــــــاً عــــالــــيــــاً ولـــــكـــــن الــــطــــفــــلــــة كـــــانـــــت حــــالــــتــــهــــا شــــــديــــــدة لـــــم نـــســـتـــطـــع نـــقـــلـــهـــا الـــــــى مـــســـتـــشـــفـــى تــــتــــوفــــر فــــيــــه 
د. زهـــــيـــــر فـــــي مـــســـتـــشـــفـــى  الـــــفـــــحـــــوصـــــات الــــــوراثــــــيــــــة ولـــــكـــــن طـــبـــيـــبـــنـــا فـــــي مــــديــــنــــة الـــــطـــــائـــــف تــــــواصــــــل مـــــع 

الــــمــــلــــك فـــيـــصـــل الــــتــــخــــصــــصــــي الـــــــــذي مـــــن جـــهـــتـــه فــــتــــح الــــمــــلــــف لـــلـــطـــفـــلـــة وأوصـــــــــــى بـــنـــقـــل عـــيـــنـــة الـــــــــدم مـــــن 
طـــفـــلـــتـــي لـــلـــمـــخـــتـــبـــر بــــــالــــــريــــــاض وبـــــعـــــدهـــــا بــــفــــتــــرة قــــصــــيــــرة تــــوفــــيــــت طـــفـــلـــتـــي أيــــــضــــــاً. كـــــانـــــت هـــــنـــــاك بــــعــــض 
الـــــصـــــعـــــوبـــــات بـــــإكـــــمـــــال تـــحـــلـــيـــل الــــعــــيــــنــــة كـــــــون الــــطــــفــــلــــة تــــوفــــيــــت ولـــــكـــــن بــــتــــوصــــيــــات مـــــن أطــــــبــــــاء الــــــــوراثــــــــة 

تـــــم عــــمــــل الــــتــــحــــلــــيــــل والـــــــــــذي أثـــــبـــــت وجـــــــــود مـــــــرض وراثـــــــــــي يـــســـمـــى مـــــــرض ديــــبــــيــــكــــوا خــــلــــل الــــتــــنــــســــج 
الــــهــــيــــكــــلــــي. ثـــــم حـــمـــلـــت زوجــــــتــــــي بــــالــــحــــمــــل الـــــثـــــالـــــث وعــــمــــلــــت تـــحـــلـــيـــل الـــــســـــائـــــل الامنــــــــــــــــــــــــيوسي فـــــي الـــــشـــــهـــــور 

الأولــــــــــــــى مـــــن الــــحــــمــــل وكـــــنـــــا نـــنـــتـــظـــر الــــنــــتــــيــــجــــة تــــمــــلــــؤنــــا الـــــرغـــــبـــــة فـــــي إنــــــجــــــاب طــــفــــل ســـلـــيـــم وفـــــــي نــــفــــس 
أن الــــطــــفــــلــــة  الــــــوقــــــت الـــــرهـــــبـــــة مـــــن تــــــكــــــرار الـــــمـــــعـــــانـــــاة. ولـــــــم تـــســـعـــنـــا الـــــفـــــرحـــــة عــــنــــدمــــا أكـــــــد لــــنــــا الــــتــــحــــلــــيــــل 

لآن تـــكـــمـــل عــــامــــهــــا الـــــثـــــانـــــي ومـــــــــــلأت بـــيـــتـــنـــا الــــصــــغــــيــــر فـــــرحـــــة وســـــــعـــــــادة بــــعــــد كـــــل مـــــا  ا ســـلـــيـــمـــة وهـــــــي 
مــــــررنــــــا بـــــــه. الــــحــــمــــد لــــلــــه الـــــــــذي يــــســــر لــــنــــا مــــثــــل هـــــــذه الــــتــــقــــنــــيــــات الــــحــــديــــثــــة فـــــي تـــشـــخـــيـــص مــــثــــل هـــــــذه 

الأمــــــــــــــــراض ومـــــــن ثـــــم مــــســــاعــــدتــــنــــا نــــحــــن الأهــــــــالــــــــي فـــــي إنــــــجــــــاب الـــــــذريـــــــة الــــســــلــــيــــمــــة. 

٩



تجـربـة ٣

تــجـارب  
الأهـالـي

م لـــطـــفـــلـــتـــيـــن مــــصــــابــــتــــيــــن بـــصـــغـــر حــــجــــم الـــــــــــرأس بـــســـبـــب مـــــــرض وراثـــــــــــي لـــصـــلـــة الــــــقــــــرابــــــة بـــيـــنـــي  أ انـــــــا 
أي حـــــــــــالات مــــشــــابــــهــــه بـــــالـــــعـــــائـــــلـــــة.. لاحـــــظـــــنـــــا أعـــــــــــراض عـــــــــــــديدة مـــنـــهـــا  وبـــــيـــــن زوجـــــــــي مـــــع عـــــــدم وجـــــــــود 
عـــــــدم الــــتــــركــــيــــز وضـــــعـــــف الــــنــــظــــر وعـــــــــدم الـــــــقـــــــدرة عــــلــــى تــــــنــــــاول الـــــطـــــعـــــام وعـــــــــدم الـــــــقـــــــدرة عــــلــــى مــــســــك 
الـــــــــــرأس ورخــــــــــــــاوة بــــالــــجــــســــم وعـــــــــدم الـــــــقـــــــدرة عــــلــــى الـــــــكـــــــلام  ..وفـــــــــــي الــــنــــهــــايــــة تـــلـــقـــيـــنـــا تقــــــــــــــــريراً كـــئـــيـــبـــاً 

مـــــن الاخــــتــــصــــاصــــيــــيــــن بــــالــــمــــخ والأعـــــــــصـــــــــاب يـــشـــخـــص حــــالــــتــــهــــم بـــتـــخـــلـــف عـــقـــلـــي شـــــديـــــد مـــــع عــــجــــز تـــــــام 
أدى لـــــتـــــكـــــرار  أن نـــــعـــــرف الــــســــبــــب الـــــــــذي  بـــســـبـــب تــــلــــف بـــــخـــــلايـــــا الـــــــدمـــــــاغ ..بــــــعــــــد عـــــــدة ســـنـــيـــن قــــــررنــــــا 

, فــــأجــــريــــنــــا فــــحــــص لـــــلـــــكـــــرومـــــوســـــومـــــات ومـــــــا كـــــــان  الـــــحـــــالـــــة الــــــوراثــــــيــــــة عــــنــــدنــــا .لـــــــم نــــكــــن نـــــعـــــرف مـــــن أيـــــــن 
م تــــــســــــوون فــــحــــص لــــلــــجــــيــــنــــات  تـــــم تــــحــــويــــلــــنــــا لـــمـــســـتـــشـــفـــى  ز لا أي مـــشـــكـــلـــه بــــالــــفــــحــــص وقــــــالــــــو لــــنــــا  فــــيــــه 

الــــمــــلــــك فــــهــــد بـــــجـــــده مـــــع الــــــدكــــــتــــــورة ســــمــــيــــره ســـقـــطـــي وقــــــالــــــت بــــتــــأخــــذ مــــنــــي ومـــــــن زوجـــــــــي ومـــــــن الـــــبـــــنـــــات  
دم  ويــــرســــلــــونــــهــــا لـــمـــســـتـــشـــفـــى الــــمــــلــــك فـــيـــصـــل الــــتــــخــــصــــصــــي بــــــالــــــريــــــاض ويـــــــســـــــوون عـــلـــيـــهـــا  عــــيــــنــــات 

فــــحــــص جـــيـــنـــي عـــــشـــــان يـــــعـــــرفـــــون الــــســــبــــب وقــــــالــــــت الــــــمــــــوضــــــوع يـــــأخـــــذ مـــــن ســـــت اشـــــهـــــر الـــــــى ســــنــــتــــيــــن.. 
ان الــــــدكــــــتــــــور فـــــــــــوزان الـــــكـــــريـــــع عـــــــرف الـــــطـــــفـــــرة الــــجــــيــــنــــيــــة  ٦ أشـــــهـــــر تــــــواصــــــلــــــوا مـــعـــنـــا وقــــــالــــــو  بــــعــــد 

و  ا الــــمــــســــبــــبــــة لــــلــــمــــرض الـــــــــوراثـــــــــي, ومـــــــن ثـــــم عــــطــــونــــا خــــــيــــــاريــــــن: الــــفــــحــــص الــــــــوراثــــــــي قــــبــــل الــــــغــــــرس 
الــــفــــحــــص اثــــــنــــــاء الــــحــــمــــل وبـــــعـــــدهـــــا قــــــررنــــــا يـــصـــيـــر الــــحــــمــــل عـــــن طـــــريـــــق الــــحــــقــــن الــــمــــجــــهــــري مـــــع الــــفــــحــــص 

الــــــــوراثــــــــي قــــبــــل الــــــغــــــرس الــــــمــــــوضــــــوع اخـــــــذ عـــــــدة مــــــــحــــــــاولات لـــلـــتـــنـــشـــيـــط والـــــســـــحـــــب وتــــجــــمــــيــــد الأجـــــــنـــــــة 
لـــفـــحـــصـــهـــا وراثـــــــــيـــــــــا.. وبــــحــــمــــد الـــــلـــــه ومــــنــــتــــه رزقــــــنــــــا بـــطـــفـــلـــه ســــلــــيــــمــــة.  

 اخــــــتــــــرت هـــــــذا الـــــخـــــيـــــار لأنـــــــــي لـــــم ارغـــــــــب بــــالــــمــــجــــازفــــة والــــــتــــــعــــــرض لـــلـــتـــعـــب الــــنــــفــــســــي, وكـــــنـــــت انـــــــا 
وزوجـــــــــــي مـــســـتـــعـــجـــلـــيـــن وكـــــــــان الانــــــتــــــظــــــار طـــــويـــــل فـــــي مـــســـتـــشـــفـــى الــــمــــلــــك فـــيـــصـــل فــــلــــجــــأت الـــــــى أحـــــــد 

الــــــمــــــراكــــــز الـــــخـــــاصـــــة الـــــلـــــي تــــتــــوفــــر فــــيــــه هـــــــذه الــــتــــقــــنــــيــــة.  
ول عـــمـــلـــيـــة تــــرجــــيــــع وحــــمــــلــــي الـــــثـــــانـــــي  ا خـــضـــعـــت لأربـــــــعـــــــة عــــمــــلــــيــــات ســــحــــب وحــــمــــلــــت بـــــــــأول طـــفـــلـــة مـــــن 

عـــمـــلـــيـــة الــــتــــرجــــيــــع الأولــــــــــــــى لـــــم تـــثـــبـــت ولـــــكـــــن الــــثــــانــــيــــة ثـــبـــتـــت ولـــــلـــــه الـــــحـــــمـــــد.  
٢٠٢١ عـــمـــلـــت تــــرجــــيــــع وحــــــامــــــل  لآن فـــــي نــــهــــايــــة ســــنــــة  ا و  ٢٠١٧ انـــــــا عـــــنـــــدي أجـــــنـــــة مــــجــــمــــده مـــــن عـــــــام 

أن يـــســـتـــفـــيـــد  لآن بــــــتــــــوأم ولـــــلـــــه الــــحــــمــــد وأســـــــــــأل الـــــلـــــه لـــــي ولــــلــــجــــمــــيــــع الـــــــذريـــــــة الــــصــــالــــحــــة وأتـــــمـــــنـــــى  ا
وأن يــــتــــمــــســــكــــوا بــــالــــصــــبــــر والأمــــــــــــــــل.    الــــــنــــــاس مـــــن تــــجــــربــــتــــي 

١٠



الامــــراض 
الــوراثــية

تـــعـــاريـــف 

: هــــــــو عـــــــــبـــــــــارة عــــــــن عــــــــــــارض بــــــســــــبــــــب اخــــــــــتــــــــــلال فــــــــي وظـــــــــائـــــــــف الــــــــــدمــــــــــاغ نــــــتــــــيــــــجــــــة  ـــــج  ـــــنــ ـــــشــ ـــــتــ    الــ
ـــــا يــــــنــــــتــــــج عــــــنــــــهــــــا  ـــــمــ ـــــا الـــــــــــتـــــــــــوازن فــــــــي إصــــــــــــــدار الـــــــشـــــــحـــــــنـــــــات الـــــــكـــــــهـــــــربـــــــائـــــــيـــــــة مــ ــ ـــــلايــ ــ ـــــخــ ــ لــــــــفــــــــقــــــــدان الــ

 . و حـــســـيـــة لاإراديــــــــــــــــــة  أ اعـــــــــــراض حـــــركـــــيـــــة, ســــلــــوكــــيــــة 

: هــــــو عـــــــبـــــــارة عــــــن تــــشــــخــــيــــص لـــــحـــــالـــــة مــــــن تـــــــكـــــــرار الـــــتـــــشـــــنـــــجـــــات لأكـــــــثـــــــر مــــــن مـــــرتـــــيـــــن     الـــــــصـــــــرع 
ـــــــة  ـــــــيــ ـــــــبــ ـــــــطــ ـــــــة لــــــــــلــــــــــشــــــــــروط الــ ـــــــقــ ـــــــابــ ـــــــطــ أي مــــــــحــــــــفــــــــز خـــــــــــارجـــــــــــي وتـــــــــــكـــــــــــون الــــــــــمــــــــــواصــــــــــفــــــــــات مــ بــــــــــــــدون 

 . الــــمــــعــــتــــمــــدة 

انــــــواع الــتــشــنــجــات 

: هـــــــو نـــــتـــــيـــــجـــــة لاخــــــــــتــــــــــلال فـــــــي جـــــــــزء مـــــــن الـــــــــدمـــــــــاغ وتــــــظــــــهــــــر الأعــــــــــــــــــراض فـــــــي     تـــــشـــــنـــــج جـــــــزئـــــــي 
جـــــــزء مـــــن الــــجــــســــم مـــــن غــــيــــر فــــــقــــــدان كـــــامـــــل لــــــلــــــوعــــــي. 

: هــــــو نــــتــــيــــجــــة لاخـــــــــتـــــــــلال فــــــي جــــمــــيــــع أجــــــــــــزاء الــــــــدمــــــــاغ وتـــــظـــــهـــــر الأعـــــــــــــــــراض فــــــي     تــــشــــنــــج عــــــــام 
كـــــامـــــل أجـــــــــــزاء الــــجــــســــم مـــــع فــــــقــــــدان كـــــامـــــل لــــــلــــــوعــــــي. 

١١



أســـبـــاب الــتــشــنــجــات 
ــــر عــــــــوامــــــــل خـــــــــــارج  ــــيــ ــــأثــ ــــتــ ــــات نــــــاتــــــجــــــة بــ ــــجــ ــــنــ ــــشــ : هـــــــي عــــــــبــــــــارة عـــــــن تــ    الــــــتــــــشــــــنــــــجــــــات الـــــمـــــكـــــتـــــســـــبـــــة 
و الــــــجــــــلــــــطــــــات    أ ــــل الإلــــــــتــــــــهــــــــاب الـــــــجـــــــرثـــــــومـــــــي  ــــثــ ــــل فـــــــي وظــــــائــــــفــــــهــــــا مــ ــــلــ الـــــــــدمـــــــــاغ والــــــــتــــــــي تـــــــحـــــــدث خــ

م الـــــــدمـــــــاغ  ا ر و أ و  أ
  

ــــات تـــــنـــــتـــــج بـــــســـــبـــــب تـــــغـــــيـــــر فـــــــي تــــــكــــــويــــــن  ــــجــ ــــنــ ــــشــ : هـــــــي عــــــــبــــــــارة عـــــــن تــ    الــــــتــــــشــــــنــــــجــــــات الــــــــوراثــــــــيــــــــة 
ــــل  ــــثــ ــــا يـــــنـــــتـــــج عـــــنـــــهـــــا أنـــــــــــــواع مـــــخـــــتـــــلـــــفـــــة مـــــــن الـــــــــصـــــــــرع, مــ ــــمــ ــــض الــــــصــــــبــــــغــــــيــــــات ووظـــــــائـــــــفـــــــهـــــــا مــ ــــعــ بــ
و فـــــــكـــــــريـــــــة,   أ أي إعــــــــاقــــــــة حــــــركــــــيــــــة  ــــر  ــــيــ ــــد والـــــــــــــذي يـــــصـــــيـــــب الأشــــــــــخــــــــــاص مـــــــن غــ ــــيــ ــــمــ ــــحــ الــــــــصــــــــرع الــ
لا تــــســــتــــجــــيــــب لــــــلــــــعــــــلاج  ـــات  ـــجــ ـــنــ ـــشــ ـــتــ و الـــــــصـــــــرع الــــمــــســــتــــعــــصــــي والــــــــــــذي يــــصــــيــــب الأشـــــــــخـــــــــاص بــ أ

وتــــــكــــــون الـــــحـــــالـــــة مــــصــــاحــــبــــة بــــــإعــــــاقــــــات حــــركــــيــــة وفــــــكــــــريــــــة. 

أنــــــواع الـــصـــرع الــــوراثــــي  
    هــــــو نــــتــــيــــجــــة لاخـــــــــتـــــــــلال فــــــي جــــــــزء مــــــن الــــــــدمــــــــاغ وتـــــظـــــهـــــر الأعـــــــــــــــــراض فــــــي جــــــــزء مــــــن الـــــجـــــســـــم 

مـــــن غــــيــــر فــــــقــــــدان كـــــامـــــل لــــــلــــــوعــــــي. 

ــــة بـــــســـــبـــــب طــــــــفــــــــرات  ــــيـ ــــصـ ــــعـ ــــتـ ــــسـ و مـ أ ــــات حــــــمــــــيــــــدة  ــــجــ ــــنــ ــــشــ : عــــــــبــــــــارة عـــــــن تــ ــــي  ــــنــ ــــيــ ــــجــ    الــــــــصــــــــرع الــ
ـــا مــــــن حــــــــــدوث الـــــتـــــشـــــنـــــجـــــات  ــ ـــهــ ــ ـــوارضــ ــ جــــيــــنــــيــــة مـــــــؤثـــــــرة فــــــي وظـــــــائـــــــف خـــــــلايـــــــا الــــــــدمــــــــاغ وتـــــــــتـــــــــراوح عــ
ـــة بــــــإعــــــاقــــــة حـــــركـــــيـــــة وفــــــكــــــريــــــة وتـــــصـــــيـــــب أعـــــــضـــــــاء أخــــــــــرى فــــــي الـــــجـــــســـــم  ـــبــ ـــاحــ ـــصــ و تــــــكــــــون مــ أ ـــقـــــط  فــ

مــــثــــل تـــــغـــــيـــــرات الـــــجـــــلـــــد, الـــــعـــــيـــــن, الــــقــــلــــب وغــــــيــــــرهــــــم. 

ـــجــــاـت مـــــتـــــفــــاـوتـــــة فــــــي الـــــــشـــــــدة بــــحـــســـــب الاخــــــــــتـــــــــلـال  ــ ــنـ ـــشــ : عـــــــبــــــاـرة عــــــن تــ    الـــــــصــــــرـع الاســـــــتـــــــقــــــلـابـــــــي 
و مــــــســــــتــــــوى شـــــــــدة الــــــحــــــمــــــوضــــــة فـــــــي  أ ــــص الأنـــــــــزيـــــــــمـــــــــات  ــــقــ ــــر فـــــــي مــــــســــــتــــــوى نــ ــــيــ ــــغــ ــــتــ الـــــــنـــــــاتـــــــج عـــــــن الــ
ـــــض الإنـــــــــــزيـــــــــــم الــــــــنــــــــاقــــــــص ويـــــــصـــــــبـــــــح  ـــــويــ ـــــعــ ـــــتــ الــــــــــــــدم, فــــــبــــــعــــــض الـــــــــــحـــــــــــالات بـــــــــالإمـــــــــكـــــــــان عـــــــــلاجـــــــــه بــ
لا يــــمــــكــــن الـــــتـــــعـــــويـــــض  الـــــشـــــخـــــص طــــبــــيــــعــــي بــــــــــدون تـــــشـــــنـــــجـــــات, والــــــبــــــعــــــض الآخــــــــــــر مــــــن الـــــــــحـــــــــالات 

و فــــكــــريــــة شــــــــديــــــــدة.  فـــيـــنـــتـــج عــــنــــة إعــــــاقــــــة حــــركــــيــــة 

كــيــفــيــة الــتــشــخــيــص 
ـــريـــــض  ـــمــ ـــلــ ـــة لــ ـــيــ ـــحــ ـــصــ ـــيـــــص عــــــن طــــــريــــــق دراســــــــــــة الـــــمـــــعـــــلـــــومـــــات الــــــخــــــاصــــــة بـــــالـــــحـــــالـــــة الــ ـــخــ ـــشــ ـــتــ ـــم الــ ـــتــ يــ
و إجــــــــــــراء  ا ـــري وجــــــمــــــع دلائــــــــــــل مــــــن خــــــــــلال دراســــــــــــة مـــــــوجـــــــات الــــــــدمــــــــاغ  ــ ـــريــ ــ ـــســ ــ وعــــــمــــــل الـــــفـــــحـــــص الــ
ـــد الأولــــــــــويــــــــــة فــــــي اخــــــتــــــيــــــار  ـــديــ ـــحــ ـــتــ و أعـــــــضـــــــاء أخــــــــــرى فــــــي الـــــجـــــســـــم لــ أ أشــــــعــــــة تـــــصـــــويـــــريـــــة لــــــلــــــدمــــــاغ 
ــــل تـــــســـــلـــــســـــل الــــــجــــــيــــــنــــــوم الـــــــكـــــــامـــــــل والـــــــفـــــــحـــــــص الاســــــــتــــــــقــــــــلابــــــــي فـــــــي  ــــثــ ــــي مــ ــــنــ ــــيــ ــــجــ نـــــــــوع الــــــفــــــحــــــص الــ
ــــل  ــــمــ ــــات الـــــــمـــــــيـــــــتـــــــوكـــــــونـــــــدريـــــــا, وقـــــــــد تـــــقـــــتـــــضـــــي الــــــــــضــــــــــرورة إلـــــــــى عــ ــ ــــمــ ــ ــــزيــ ــ ــــل أمـــــــــــــراض أنــ ــــثــ الـــــــــــدم مــ
ــــض الـــــــــــحـــــــــــالات, ونــــــــــــــــادراً مـــــــا  ــــعــ ــــط باــلــــــــــــــــــــدماــغ فـــــــي بــ ــــيــ ــــحــ ــــمــ خـــــــزعـــــــة الــــــظــــــهــــــر لـــــــــدراســـــــــة الـــــــســـــــائـــــــل الــ
ـــعـــــض  ـــد بــ ـــيــ ـــأكــ ـــتــ و عــــضــــلــــة الـــــفـــــخـــــذ لــ أ ـــتـــــص إلــــــــى أخــــــــذ عــــيــــنــــة مــــــن الـــــجـــــلـــــد  ـــخــ ـــمــ ـــب الــ ـــيــ ـــبــ ـــطــ يـــــحـــــتـــــاج الــ

الــــتــــشــــخــــيــــصــــات. 

ـــح  ـــوضـ ـــي تـ ـــتـ ـــة الـــمـــغـــنـــاطـــيـــســـيـــة الـ ـــعــ الأشــ
الأجــــــــزاء الــمــخــتــلــفــة مـــن الــــدمــــاغ 

١٢



الــــعــــلاج 
لأي  لا يــــــحــــــتــــــاج الــــــطــــــفــــــل  عـــــــــــلاج الــــــــصــــــــرع يـــــــحـــــــدد بـــــحـــــســـــب نـــــــــوع الــــــتــــــشــــــنــــــجــــــات وأســــــــبــــــــابــــــــه, قـــــــد 
ـــن الـــــتـــــشـــــنـــــجـــــات الــــــحــــــمــــــيــــــدة, وقــــــــد يـــــحـــــتـــــاج إلــــــــى  ـــمــ و ضــ أ ـــج حــــــــــــراري  ـــنــ ـــشــ ـــتــ عــــــــــلاج عـــــنـــــدمـــــا يــــــكــــــون الــ
الادويـــــــــــــــــة عــــــن طــــــريــــــق الـــــــفـــــــم, ومــــــــن أهــــــــم الـــــــــحـــــــــالات الــــــتــــــي تسـتــــــــــــــــــــدعيـ الاهـــــــتـــــــمـــــــام هــــــي الـــــــــحـــــــــالات 
ـــل الـــــمـــــتـــــقـــــدمـــــة فــــــي الـــــســـــنـــــة  ــ ـــراحــ ــ ـــمــ ــ ـــويـــــض الأنـــــــــزيـــــــــم الــــــنــــــاقــــــص فــــــي الــ ـــعــ ـــتــ الـــــــوراثـــــــيـــــــة الــــــتــــــي تـــــعـــــالـــــج بــ
ـــــض  ـــــعــ أن هــــــــنــــــــاك بــ ـــــا  ـــــمــ الأولـــــــــــــــــى مــــــــن الـــــــعـــــــمـــــــر مــــــــن أجــــــــــل الــــــــــوصــــــــــول إلــــــــــى أفــــــــضــــــــل الــــــــنــــــــتــــــــائــــــــج, كــ
ـــة الـــــــصـــــــرع  ـــجــ ـــالــ ـــعــ ـــم مــ ـــتــ ـــة الــــــغــــــذائــــــيــــــة, ونـــــــــــــــادراً مــــــا تــ ـــيــ ـــمــ ـــحــ ـــالــ أمــــــــــــراض الـــــــصـــــــرع الــــــتــــــي فــــــد تـــــعـــــالـــــج بــ

و بــــالــــتــــدخــــل الـــــــجـــــــراحـــــــي.  أ بـــتـــحـــفـــيـــز الــــعــــصــــب الـــــحـــــائـــــر 

إرشــــــــادات هـــامـــة 

  

ـــي مـــنـــاطـــق مـــعـــيـــنـــة  ـــرودات فـ ــ ـــتـ ــ ـــكـ ــ ـــع الالـ وضــ
ـــــاغ  ـــــدمــ ــ لــــــلــــــرأس لـــــعـــــمـــــل تـــــخـــــطـــــيـــــط ال

وقـــيـــاس الــشــحــنــات الــكــهــربــائــيــة 

ـــخـــــص  ـــا يــ ـــمــ ـــج بــ ـــنــ ـــشــ ـــتــ ـــل وصــــــــف الــ ـــجــ ســ
ـــــل الــــــــتــــــــغــــــــيــــــــرات الـــــــحـــــــركـــــــيـــــــة  ـــــيــ ـــــاصــ ـــــفــ تــ
والــــــــســــــــلــــــــوكــــــــيــــــــة ومـــــــــــــدى اســــــــتــــــــجــــــــابــــــــة 
الـــــمـــــريـــــض لـــــلـــــســـــؤال ومـــــــــدة الــــتــــشــــنــــج 

ــــــج بــــــــالــــــــكــــــــامــــــــيــــــــرا  ــــــنــ ــــــشــ ــــــتــ تــــــــصــــــــويــــــــر الــ
ــــــــم  ــــــــهــ الــــــــــفــــــــــيــــــــــديــــــــــو يــــــــــســــــــــاهــــــــــم فـــــــــــي فــ

وتــــشــــخــــيــــص الــــتــــشــــنــــج 

ــــــــى الــــــــــجــــــــــهــــــــــة  ــــــــلــ ضـــــــــــع الـــــــــــمـــــــــــريـــــــــــض عــ
لا  و ــــــــج  ــــــــنــ ــــــــشــ ــــــــتــ الـــــــــــيـــــــــــســـــــــــرى خـــــــــــــــلال الــ
أي شـــــــيء فـــــي فـــــم الـــــمـــــريـــــض  تــــضــــع 

يـــــــــــــنـــــــــــــصـــــــــــــح بـــــــــــــــأخـــــــــــــــذ الـــــــــــــــمـــــــــــــــريـــــــــــــــض 
ـــى فــــــي حــــــــال كــــــانــــــت مــــــــدة  ـــفـ ـــشـ ـــتـ ـــسـ ـــمـ ـــلـ لـ
5 دقــــــــــــائــــــــــــق  ــــــــج أكـــــــــــثـــــــــــر مـــــــــــن  ــــــــنــ ــــــــشــ ــــــــتــ الــ

بـــــواســـــطـــــة الإســــــــعــــــــاف 

د.صلاح عبدالحميد المبارك 
استشاري امراض اعصاب الاطفال و الصرع - رئيس وحدة اعصاب الأطفال 

مستشفى القطيف المركزي - التجمع الصحي الشرقي 
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ف مـسـاء يـوم الإثـنـي ٢٣ /٢ / ١٤٣٦ هـ الـسـاعـة ١١:٣٠ مـسـاءً رزقـنـي ال بـأجـمـل 
مـخـلـوقـه عـلـى وجـه الأرض كـان حـمـلـي كـامـل إلـى الـشـهـر الـتـاسـع ولادتـي طـبـيـعـيـة 
ول الحـمـد والمـنـه خـرجـت بـأحـسـن حـال والحـمـد ل أكـمـلـت الـسـنـة الأولـى طـبـيـعـيـة 
كـأي طـفـل مـرت بمـراحـل الـنـمـو كـامـلـه جـلـسـت وحـبـت وقـفـت وبـدأت تمـشـي عـلـى 

عمر السنة وشهرين كانت سعادتي لا توصف لم ألاحظ اي تغير عليها .....

طــفل نـــادر 
وأم مــلهمة

كــانــت طــفــلــة مــبــتــهــجــة ونــشــيــطــه وذكــيــه 
الــى عــمــر  الــســنــه وثــمــان شــهــور بــدأت 
رجـلـهـا الـيـمـي تـنـحـرف لـلـخـارج مـن جـهـة 
الــــركــــبــــة كــــانــــت تمــــشــــي وكــــأنــــهــــا تــــعــــكــــز 
ظــنــنــت انــهــا ســقــطــت عــلــى رجــلــهــا بــعــد 
فـتـره بـسـيـطـة أصـبـحـت تمـشـي وتـسـقـط 
كــثــيــرا و لا تــســتــطــيــع الــتــوازن ف المــشــي 
زاد خـــــوف وقـــــلـــــقـــــي ذهـــــبـــــت بـــــهـــــا الـــــى 
المــســتــشــفــى بــعــد الــفــحــص قــال تحــتــاج 
حـــذاء طـــبـــي يـــعـــدل المـــشـــي بـــحـــثـــت عـــن 
أفـضـل مـكـان لـلأحـذيـة الـطـبـيـة وأخـذت 

المناسب لها..

ولــــكــــن أصــــبــــحــــت طــــفــــلــــتــــي لا تــــتــــحــــكــــم 
بــنــفــســهــا تمــشــي مــســتــنــده عــلــى الجــدار 
او الـكـرسـي ذهـبـت لـدكـتـور أطـفـال آخـر 
وكــشــف عــلــيــهــا طــلــب تحــويــلــهــا لــلــريــاض 
لــدكــتــور مــخ وأعــصــاب وفــعــلاً ســافــرت 
الـــريـــاض ودخـــلـــت عـــلـــى الـــدكـــتـــور طـــلـــب 

أشعة مغناطيسي ... 
ظــهــرت الــنــتــيــجــة بــأن عــنــدهــا اعــتــلال 
بـالمـادة الـبـيـضـاء المحـيـطـة بـالمـخ والمخـيـخ 
وضـــمـــور بـــســـيـــط ف المخـــيـــخ تـــضـــايـــقـــت 
كـــثـــيـــرا ضـــاقـــت عـــلـــيـــا الـــدنـــيـــا وأظـــلـــمـــت 
بـعـيـنـي قـلـت مـا الحـل مـا الـعـلاج مـا هـو 
الــــــســــــبــــــب قــــــال لا يــــــوجــــــد عــــــلاج وقــــــام 

بتحويل لدكتور الوراثة ….
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وبـعـد سـنـه مـن الانـتـظـار بـي تـصـديـق وتـكـذيـب بـي حـلـم 
وحــقــيــقــة دخــلــنــا عــلــى الــدكــتــور طــلــب تحــلــيــل الجــيــنــات 

اخذ وقت لظهور النتيجة ما يقارب السنة . 
ف هــذا الــفــتــرة مــنــار أصــبــحــت تــفــقــد مــهــارتــهــا بــتــدريــج 
توقفت عن المشي نهائيا تراجعت الى الحبي ثـــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــم 
الـزحـف فـقـدت الـكـلام تـدريـجـيـا ظـهـرت رأرأة بـالـعـي ف 
ذلـــك الـــيـــوم المـــنـــتـــظـــر رن الجـــوال المـــســـتـــشـــفـــى ظـــهـــرت 
الــنــتــيــجــة مــنــار مــصــابــه بــطــفــره جــيــنــيــه وراثــيــه الحــثــل 

 .(INAD) العصبي

هـذا المـرض لـيـس لـه عـلاج نـهـائـيـا فـقـط التـأهـيـل مـجـرد 
يـحـافـظ عـلـى المـهـارات المـتـبـقـيـة وأيـضـا لـتـقـلـيـل الـتـدهـور 
الـسـريـع سـألـت الـطـبـيـب كـيـف تـظـهـر هـذه الـطـفـرة قـال 
لابــد أن يــكــون الأم والأب حــامــلــي لــلــمــرض لــكــي تــكــون 
الطفلة مصابه طلبنا تحويل لمدينة الملك فهد الطبية. 

 وبــدأنــا بــالمــراجــعــات طــلــبــوا مــنــا تحــلــيــل جــيــنــات لــلأم 
ولــلأب وأخــتــهــا الــصــغــيــرة خــلال الــســتــة أشــهــر ظــهــرت 
الـنـتـيـجـة والـتـي أكـدت بـأنـنـا حـامـلـي لـلـمـرض و أن مـنـار 

مصابة به. 

ولـكـن لـم يـعـد يـهـمـنـي المـرض أصـبـح هـمـي كـيـف اسـاعـد 
طـــفـــلـــتـــي لـــكـــي تـــتـــحـــســـن وأقـــلـــل مـــن الـــتـــدهـــور الـــســـريـــع 
ادخــلــتــهــا أفــضــل المــراكــز الخــاصــة والــرعــايــة الــنــهــاريــة 
ومـديـنـة الأمـيـر سـلـطـان لـلـخـدمـات الإنـسـانـيـة لـم اتـوقف 
عـــن تـــأهـــيـــل طـــفـــلـــتـــي وكـــان أمـــلـــي بـــال كـــبـــيـــر, كـــانـــت 

تكتسب مهارات قليله وسرعان ما تفقدها …

ولـــكـــن الحـــمـــد ل عـــلـــى كـــل يـــوم يـــأتـــي وهـــي بـــجـــانـــبـــي 
سـأبـحـث عـن الـعـلاج ولـن أسـمـح لـلـيـأس أن يـتـمـكـن مـنـي 
ســـأنـــتـــظـــر ذلـــك الـــيـــوم الـــذي اراهـــا تـــســـتـــعـــيـــد عـــافـــيـــتـــهـــا 
أصـبـحـت الـيـوم بـعـمـر سـبـع سـنـوات والحـمـد ل عـلـى كـل 
حـــال الـــصـــبـــر ورضـــى بـــقـــضـــاء ال وقـــدره هـــذا الـــشـــي 

يخليك أقوى أم بالعالم.
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الـحثل الـعصبي الـمحوري 
لـدى الأطـفال

Infantile neuroaxonal 
dystrophy (INAD)

١/ ما هو مرض الحثل العصبي المحوري لدى الأطفال?  
هـو اضـطـراب وراثـي نـادر يـؤثـر عـلـى المحـاور الـعـصـبـيـة المـسـؤولـة عـن تـوصـيـل الـرسـائـل مـن الـدمـاغ إلـى 
أجـزاء الجـسـم الأخـرى, ممـا يـؤدي إلـى فـقـدان تـدريـجـي لـلـرؤيـة والمـهـارات الـبـدنـيـة والـعـقـلـيـة. الأعـراض 

تبدأ بالعادة من عمر ٦-١٨ شهر ومن ثم تشتد حدتها مع العمر.  
٢/ ما هو سبب حدوث هذا المرض? 

مــرض الحــثــل الــعــصــبــي هــو مــن الأمــراض الــوراثــيــة المــتــنــحــيــة الــتــي تــنــتــج عــن خــلــل ف أحــد الجــيــنــات 
المـسـؤولـة عـن تـكـويـن أنـزيمـات مـعـيـنـة مـتـخـصـصـة ف اسـتـقـلاب الـدهـون الـفـوسـفـوريـة. الـتـمـثـيـل الـغـذائـي 
لـلـدهـون الـفـسـفـوريـة مـهـم لـلـعـديـد مـن عـمـلـيـات الجـسـم, بمـا ف ذلـك المـسـاعـدة ف الحـفـاظ عـلـى غـشـاء 

الخلية سليماً ويعمل بشكل صحيح. 
P وعـنـد حـصـول الخـلـل فـيـه يـؤدي ذلـك إلـى إضـعـاف وظـيـفـة إنـزي  L A 2G هـذا الجـي يـسـمـى: 6

.(PLA2 Group VI)
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قـد يـؤدي هـذا الـضـعـف ف وظـيـفـة الأنـزي إلـى تـعـطـيـل 
صـيـانـة غـشـاء الخـلـيـة والمـسـاهـمـة ف تـطـويـر الأجـسـام 

الكروية ف المحاور العصبية. 
عـــلـــى الـــرغـــم مـــن أنـــه مـــن غـــيـــر المـــعـــروف كـــيـــف تـــؤدي 
الــــتــــغــــيــــرات ف وظــــيــــفــــة هــــذا الأنــــزي إلــــى عــــلامــــات 
وأعـــراض ضـــمـــور المحـــور الـــعـــصـــبـــي الـــطـــفـــلـــي, فـــقـــد 
شـوهـدت مـثـلـهـا مـشـاكـل ف الـتـمـثـيـل الـغـذائـي للـدهـون 
الــفــســفــوريــة ف كــل مــن هــذا الاضــطــراب واضــطــراب 
آخـر يـسـمـى الـتـنـكـس الـعـصـبـي المـرتـبـط بـالـبـانـتـوثـيـنـات 
كـــايـــنـــيـــز. تـــرتـــبـــط هـــذه الاضـــطـــرابـــات بـــالـــتـــغـــيـــرات ف 
اســــتــــقــــلاب الحــــديــــد ف الــــدمــــاغ. يــــدرس الــــبــــاحــــثــــون 
الـروابـط بـي عـيـوب الـدهـون الـفـسـفـوريـة, والحـديـد ف 
الـدمـاغ, وتـلـف الخـلايـا الـعـصـبـيـة, لـكـنـهـم لـم يـحـددوا 
كــيــف يمــكــن أن يــســاهــم تــراكــم الحــديــد الــذي يــحــدث 
لـدى بـعـض الأفـراد المـصـابـي بـضـمـور المحـور الـعـصـبـي 

الطفولي ف سمات هذا الاضطراب. 
٣/ ماهي أعراض المرض?  

ف مـعـظـم الحـالات, تـظـهـر عـلامـات وأعـراض الحـثـل 
المحـوري الـعـصـبـي الـطـفـولـي مـبـكـرا بـي عـمـر ٦ أشـهـر 
حــــتــــى عــــمــــر ٣ ســــنــــوات ونــــادرا قــــد تحــــصــــل ف وقــــت 
لاحـق ف مـرحـلـة الـطـفـولـة أو خـلال سـنـوات المـراهـقـة 
وتــتــقــدم بــشــكــل أبــطــأ. يــعــانــي الأطــفــال المــصــابــون مــن 
صــعــوبــات تــدريــجــيــة ف الحــركــة ف جــمــيــع الأطــراف 
حــــــيــــــث تــــــكــــــون عــــــضــــــلات ضــــــعــــــيــــــفــــــة ف الــــــبــــــدايــــــة و 
«مـــرنـــة» (مـــنـــخـــفـــضـــة الـــتـــوتـــر), ثـــم تـــصـــبـــح تـــدريـــجـــيـــاً 
شـــــديـــــدة الـــــصـــــلابـــــة. ف الـــــنـــــهـــــايـــــة, يـــــفـــــقـــــد الأطـــــفـــــال 
المـصـابـون الـقـدرة عـلـى الحـركـة بـشـكـل مـسـتـقـل. يـسـبـب 
نـقـص قـوة الـعـضـلات وصـعـوبـة ف الـرضـاعـة ومـشـاكل 
ف الــتــنــفــس يمــكــن أن تــؤدي إلــى الــتــهــابــات مــتــكــررة, 

مثل الالتهاب الرئوي.
مـن الـشـائـع تـأثـر الـعـي فـقـد يـعـانـي بـعـض الأطـفـال من 
حـركـات الـعـي الـسـريـعـة الـلاإراديـة (الـرأرأة), والـعـيـنـان 
الـلـتـان لا تـنـظـران ف نـفـس الاتجـاه (الحـول), وفـقـدان 
الـبـصـر بـسـبـب تـدهـور (ضـمـور) الـعـصـب الـبـصـري وقـد 

يتطور فقدان السمع أيضاً. 

 

ف الاشــعــة المــغــنــاطــســيــة لــلــدمــاغ قــد يــوضــح تــضــرر 
جزء من الدماغ يسمى المخيخ, والذي يساعد علـى 
الـتـحـكـم ف الحـركـات. وف بـعـض الأفـراد المـصـابـي 
قــد تــتــراكــم كــمــيــات غــيــر طــبــيــعــيــة مــن الحــديــد ف 
مـنـطـقـة مـعـيـنـة مـن الـدمـاغ تـسـمـى الـعـقـد الـقـاعـديـة 

وتظهر بالأشعة. 
٤/ ماهي أنواع وأنماط المرض ?  

الحــثــل الــعــصــبــي المحــوري هــو أحــد أوجــه الأمــراض 
المـتـعـلـقـة بـجـي PLA2G6 حـيـث أن هـنـاك نمـطـي 
آخــريــن مــتــعــلــقــي بــنــفــس الجــي : الحــثــل الــعــصــبــي 
المحــوري الــغــيــر كــلاســيــكــي و خــلــل الــتــوتــر الــعــضــلــي 
الباركنسوني. من الجـــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــدير بالذكر أن الثلاثة 
الأنمـاط قـد تـكـون مـتـداخـلـة ف الـسـمـات الـسـريـريـة 

والإشعاعية.  
٤/ ماهي طرق التشخيص? 

عـن طـريـق الـفـحـص الـسـريـري وتـقـريـر اشـعـة الـدمـاغ 
وايـضـا اثـبـات المـرض بـتـشـخـيـص وراثـي الـذي يـعـمـل 
عـــادة لـــلـــطـــفـــل عـــن طـــريـــق عـــيـــنـــة دم لـــتـــأكـــيـــد وجـــود 
الــتــغــيــر ف الــنــســخــتــي المــورثــة مــن الأم والمــورثــة مــن 

PLA2G6: الأب ف جي
٥/ ما مدى انتشاره?  

يــصــيــب المــرض تــقــريــبــا طــفــل مــن كــل مــلــيــون طــفــل 
عـالمـيـا, قـد تـكـون الـنـسـبـة أعـلـى ف الـبـلـدان الـعـربـيـة 

ولكن لا نملك الاحصائيات لذلك.  
٦/ مــا نــســبــة تــكــراره لــدى أبــويــن لــديــهــمــا طــفــل 

مصاب? 
مــــرض الحــــثــــل الــــعــــصــــبــــي المحــــوري مــــن الأمــــراض 
المــتــنــحــيــة الــتــي تــنــتــقــل مــن ابــويــن نــاقــلــي (حــامــلــي) 
لـــلـــمـــرض. حـــيـــث أن لـــكـــل جـــي ف جـــســـم الانـــســـان 
نــســخــتــي, نــســخــة مــن الأب ونــســخــة مــن الأم, فــاذا 
كــان الأب والام حــامــلــي(نــاقــلــي) لــنــســخــة مــصــابــة 
فــان الــنــســخــة الأخــرى الــســلــيــمــة قــادرة عــلــى الــقــيــام 
بـــالـــوظـــيـــفـــة فـــلا تـــظـــهـــر عـــلـــيـــهـــم الأعـــراض, ولـــكـــن 
الخـطـورة تـكـمـن إذا نـقـل كـل مـنـهـمـا الـنـسـخـة المـصـابـة 

للطفل عندها يحصل المرض.  
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الجـديـر بـالـذكـر ان احـتـمـال ولادة طـفـل مـصـاب لأبـويـن 
حـامـلـي تـصـل إلـى ٢٥% مـع كـل حـمـل. وهـنـاك فـرصـة 
% عــــلــــمــــا ان بــــعــــض  ان يــــولــــد طــــفــــل ســــلــــيــــم هــــو 75
الأطـفـال الـسـلـيـمـي يـكـونـوا نـاقـلـي لـلـمـرض مـثـل ابـويـهـم 
وهـذا يـتـرتـب الحـذر ف المـسـتـقـبـل حـي زواجـهـم لـكـيـلا 

تتكرر المشكلة مع ذريتهم.

الاهــتــمــام الــبــالــغ بــتــجــنــب الــتــعــرض لــعــدوى الجــهــاز 
التنفسي والوقاية من المشاكل الرئوية المـــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــزمنة 
بــالحــرص عــلــى المــتــابــعــة المــتــكــررة مــع اخــتــصــاصــي 
الأمــراض الــتــنــفــســيــة والــتــنــظــيــف المــســتــمــر لــلــبــلــغــم 

لتجنب عدوى الجهاز التنفسي.  
بـــعـــض الأطـــفـــال قـــد يـــعـــانـــون مـــن الإمـــســـاك والـــذي 

يحتاج إعطاء الملينات.  
المــتــابــعــة مــع ذوي الاخــتــصــاص ف قــســم الــتــأهــيــل, 
الــــعــــلاج الــــطــــبــــيــــعــــي والــــوظــــيــــفــــي وتــــوفــــيــــر المــــعــــدات 
والمستـــــــــــــــــــــــــــــلزمات الطبية التي تساعد على تسهيـــــــــــــــــــــــــــــل 

حركة الطفل.. 
الـدعـم الـنـفـسـي والمـعـنـوي لـلأهـل عـن طـريـق تـسـهـيـل 

التواصل وربط العائلات مع بعضهم البعض.  
٨/ ماهي آخر المستجدات ف أساليب العلاج? 

دراسـة سـريـريـة مـازالـت تحـت الـبـحـث لـتـقـيـيـم فـعـالـيـة 
وأمـــان اســـتـــخـــدام الحـــمـــض الـــدهـــنـــي المـــتـــعـــدد غـــيـــر 
R, ف حـمـايـة  T المـشـبـع المـعـزز بـالـديـوتـيـريـوم 001
الخــلايــا الــعــصــبــيــة مــن الانــتــكــاس, بــدأ الــبــحــث ف 

صيف 2018 ولم تنتج عنه نتائج نهائية حتى الان.  
يــنــصــح الأطــبــاء بمــتــابــعــة آخــر المــســتــجــدات عــلــى 

  https://clinicaltrials.gov :الموقع

كل الشكر والتقدير للأم الملهمة: أم منار  

 skaseb611  : انستقرام              

 skaseb61 :سناب شات              

٧/ماهي أساليب العلاج المتوفرة?  
حـــالـــيـــاً الـــعـــلاجـــات المـــتـــوفـــرة لـــلـــمـــرض تـــتـــمـــركـــز حـــول 
تــخــفــيــف الأعــراض وتجــنــب المــضــاعــفــات المــصــاحــبــة 
لــلــمــرض واســتــشــارة الأطــبــاء المــتــخــصــصــي لــتــخــفــيــف 
الأعــراض: كــعــلاج نــوبــات الــتــشــنــج بــالأدويــة المخــتــلــفــة 
حـــــــســـــــب رأي اســـــــتـــــــشـــــــاري الأعـــــــصـــــــاب وعـــــــلاج شـــــــد 
الــعــضــلات عــن طــريــق الــعــلاج الــطــبــيــعــي وتجــربــة دواء 
(باكلوفي) عن طريق الفم أو حقنه ف السائـــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــل 
الـــشـــوكـــي ف الـــظـــهـــر لـــبـــعـــض الحـــالات الـــتـــي يـــقـــررهـــا 
طـــبـــيـــب الاعـــصـــاب. بـــعـــض الأطـــفـــال الـــذيـــن يـــعـــانـــون 
صـــعـــوبـــة الـــتـــغـــذيـــة والـــبـــلـــع والـــذيـــن ف خـــطـــر ارتجـــاع 
الـغـذاء والـلـعـاب الـى الـرئـة يـنـصـح انـبـوب المـفـاغـرة عـبـر 

المعدة.   

إعداد:  
د. عزيزة مفرح مشيبة 

استشارية أمراض وراثية واستقلابية  
مدينة الملك فهد الطبية بالرياض  

   ١٨



سـلسلة الـتقنيات 
الـمخبريـة: تحـليل 
الـتهجين الـفلوري 

الـموضـعي

ــــــــن  مـ
مــختبرات 
الـــوراثـــة

(FISH Analysis)

تحــدثــنــا ف الــعــدديــن الــســابــقــي عــن مــاهــيــة الــكــرومــوســمــات و تــطــرقــنــا بــشــكــل عــام لــطــرق فــحــصــهــا لــلأغــراض 
 Karyotype Analysis الـطـبـيـة (ف الـعـدد الأول), و تـطـرقـنـا بـتـوسـع ف شـرح آلـيـة تحـلـيـل الـنـمـط الـصـبـغـي

(ف العدد الثاني), وعرضنا أنواع الإعتلالات التي قد تطرأ عليها من ناحية العدد أو البنية. 
ســنــتــطــرق ف هــذا الــعــدد لــثــانــي أكــثــر تحــلــيــل لــلــكــرومــوســومــات مــســتــخــدم ف المخــتــبــرات الــطــبــيــة وهــو تحــلــيــل 

Fluorescence in situ hybridization, FISH التهجي الفلوري الموضعي أو
تعريفه:  

التـهـجـيـ الـفلــوري ف المـوقـع أو الFISH  عبـاـرة عنـ تقـنـيـةـ مخـبـرـيةـ نتـجــت عنـ استـخـدـام التـقـنـيـاـت الجزـيئـيـةـ مـع 
الـتـقـنـيـات الخـلـويـة, و تـسـتـخـدم لـفـحـص الـكـرومـوسـومـات أو DNA ف مـنـاطـق مـحـددة مـسـبـقـا و لـلـكـشـف عـن 

أنواع تغيرات أو اعتلالات صبغية محددة ولتحديد موقعها على الكروموسوم. 
آلية التحليل:  

بـطـريـقـة مـشـابـهـة لـتـحـلـيـل الـنـمـط الـصـبـغـي, تـعـتـمـد هـذه الـتـقـنـيـة عـلـى أخـذ عـيـنـة تحـتـوي عـلـى خـلايـا حـيـة مـن 
المــريــض أو الــشــخــص المــراد فــحــصــه, حــيــث يــتــم زراعــتــهــا ف وســط كــيــمــيــائــي يــســمــح بــانــقــســام الخــلايــا لــزيــادة 
عـددهـا داخـل جـهـاز الحـاضـنـة ف المخـتـبـر (أي خـارج جـسـم الإنـسـان). بـعـد مـرور وقـت مـعـي يـتـم إضـافـة مـواد 
تــســاعــد عــلــى جــمــع (أو حــصــد) الخلايــا الــتــي ت زراعــتــهــا ومــن ثــم إجــراء خــطــوات الــتــهــجــي الــفــلــوري عــلــيــهــا و 

فحصها تحت المجهر. 
بــعــد ذلــك يــتــم تــعــريــض الــكــرومــوســومــات إلــى تــســلــســل DNA صــغــيــر ومــحــدد مــســبــقــا و مــصــنــع يــســمــى مــســبــار 
أومجس ((Probe مرتبط بجزيء فلوري Fluorescent tag متصل به, ف وسط متحكم به حراريا و
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ف درجــــة رطــــوبــــة مــــعــــيــــنــــة تــــهــــيء لارتــــبــــاط المــــســــبــــار 
بـــالـــتـــســـلـــســـل المـــقـــابـــل لـــه عـــلـــى الـــكـــرومـــوســـوم المـــريـــض 
المــــراد فــــحــــصــــه. تــــســــمــــى هــــذه الخــــطــــوة بــــالــــتــــهــــجــــي 

الموضعي.  
. بــعــدهــا يــقــوم أخــصــائــي المخــتــبــر (الــذي ت تــدريــبــه 
عـلـى الـتـعـرف عـلـى أنـواع المجـسـات المخـتـلـفـة و ألـوانـهـا) 
بــفــحــص عــدد وشــكــل الــكــرومــوســومــات تحــت المجــهــر 
الــفــلــوري. يــتــم مــن خــلال الــفــحــص تــصــويــر الــنــقــاط 

المشعة و تحليلها بمساعدة برنامج حاسوبي.  
تـــســـاعـــد هـــذه الـــتـــقـــنـــيـــة بـــتـــحـــديـــد وجـــود أو عـــدم هـــذا 
الجــزء مــن الــكــرومــوســوم و تحــديــد مــوقــعــه بــالإضــافــة 
لــلــكــشــف عــن أي تــغــيــر عــددي حــدث ف هــذا الجــزء 

من الكروموسوم حدث  أو لم يحدث. 
إستخداماته و أنواعه:  

يوفر التهجي الفلوري الموضعي طريقة لتصور

١- خـــريـــطـــة جـــيـــنـــات مـــعـــيـــنـــة أو أجـــزاء مـــحـــددة مـــن 
الجـــيـــنـــات أو المـــادة الـــوراثـــيـــة عـــلـــى الـــنـــمـــط الـــصـــبـــغـــي 
لـلـفـرد. ممـا يمـكـن مـن اسـتـخـدام هـذه المـعـلـومـة لـفـهـم 
مـــجـــمـــوعـــة مـــتـــنـــوعـــة مـــن تـــشـــوهـــات الـــكـــرومـــوســـومـــات 
والــطــفــرات الجــيــنــيــة الأخــرى. يــســتــخــدم بــشــكــل عــام 
كـأداه لـتـحـلـيـل الـكـرومـوسـومـات و الحـصـول عـلـى اجـابـة 
مـــحـــددة تـــخـــص مـــوقـــع مـــحـــدد مـــن الـــكـــرومـــوســـومـــات 
لـتـمـكـن الـطـبـيـب مـن اتـخـاذ الـقـرار المـبـدئـي الـصـحـيـح 
مع المريض لحي اتمام التحاليل الوراثية الأخرى. 

٢- و يترتب تعبير النتيجة النهائية للتحليـــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــل 
interpretat) على نوع  ion of result  )
المجـس المـسـتـخـدم و نـوع الاعـتـلال الـصـبـغـي المـوجـود, 
و يـــــوضـــــح الجـــــدول الـــــتـــــالـــــي الأنـــــواع المخـــــتـــــلـــــفـــــة مـــــن 

المجسات مع استخداماتها التشخيصية: 

و  2: الـــــــجـــــــدول  رســـــــم تــــوضــــيــــحــــي 
الــــــرســــــومــــــات الــــتــــوضــــيــــحــــيــــة مـــســـتـــقـــى 
 McNei l  Ford,  Nicole مـــــن 
 &  Ried,  T .  (2000) .  Novel
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أنواع اعتلالات التي يمكن لفحص التهجي الموقعي الكشف عنها:  
يوجد أنواع متعددة من اعتلالات النمط الصبغي, لكن أشهرها هم التالي:  

 .(Monosomy) أو أحادي الصبغي (Trisomy) 1. التغيرات العددية مثل (1) التثلث الصبغي
  (Translocation) 2. التبادل الصبغي بي الكروموسومات

 (Duplication) أو تكرار (Deletion) 3. الحذف

محددات تقنية للتحليل:  
يـعـتـبـر فـحـص الـتـهـجـي الـفـلـوري ف المـوقـع ((FISH Analysis ثـانـي أشـهـر أنـواع الـتـحـالـيـل الـتـي تجـرى 
لــغــرض تــشــخــيــص الاعــتــلالات الــكــرومــوســومــيــة, ويــنــتــشــر اســتــخــدامــه ف حــالا تــشــخــيــص الــســرطــانــات, 
لــصــعــوبــة نمــو هــذا الــنــوع مــن الــعــيــنــات ف المــزرعــة الــنــســيــجــيــة, و أيــضــا لأن طــبــيــعــة الأمــراض الــســرطــانــيــة 
تـتـطـلـب الحـصـول عـلـى إجـابـات مـحـددة و سـريـعـة لـلـبـدء بـالـعـلاج الـصـحـيـح بـشـكـل عـاجـل, يمـكـن لـهـذا الـنـوع 

من التقنية أن توفره. 
 مـع ذلـك ومـثـل أي تـقـنـيـة يـوجـد بـعـض المحـددات أو الـتـحـديـات المـرتـبـطـة بـهـذه الـتـقـنـيـة, عـلـى سـبـيـل المـثـال و 

ليس الحصر: 
1. تــكــشــف هــذه الــتــقــنــيــة مــتــغــيــرات وراثــيــة مــحــددة (ولــيــســت عــامــة) تــعــتــمــد عــلــى نــوع و مــوقــع تــغــطــيــة 

المجسات أي أنها ليست تحليل لكامل المادة الوراثية. 
2. أن يكون الجزء المتغير أصغر من تغطية المجس المستخدم. 

3. قد يستـدعي استخدام أكثر من مجس للوصول لطبيعة الإعتلال الكروموسومي مما يتطلب توفر 
ألوان فلورية أكثر و هذا خالياً كتقنية غير متاح بالشكل الكاف. 

4. يـجـب زرع الخـلايـا و حـصـدهـا قـبـل اجـراء الـتـحـلـيـل ممـا قـد يـأخـذ وقـت لـلـحـصـول عـلـى عـدد مـنـاسـب 
من الخلايا. 

ف الـعـدد الـقـادم بـإذن ال سـيـتـم شـرح تـقـنـيـة حـديـثـة أخـرى يمـكـن أن تـسـاعـد ف تـخـطـي بـعـض الـتـحديـات 
التي تواجه كل من تحليل النمط الصبغي و التهجي الفلوري ف الموقع. 

د. سهى طاشكندي 
استشارية اكلينكية في الوراثة الخلوية  

رئيسة مختبر الوراثة الخلوية 
مدينة الملك فهد الطبية
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ف مـهـنـة  الـطـب , يـعـتـبـر تـشـخـيـص حـالـة المـريـض 
بمـثـابـة المحـك الـذي يـسـمـح بـأسـاس الـتـشـخـيـص. 
ويــســمــح لــلــمــمــارســي  الــصــحــيــي بــتــقــدي الــعــلاج 
الأنـــســـب ووضـــع خـــطـــة عـــلاجـــيـــة ومـــتـــابـــعـــة طـــبـــيـــة 
بمــــرور الــــوقــــت. ولــــكــــن  ف كــــثــــيــــر مــــن الحــــالات , 
يـُـــــظــــــهــــــر المــــــرضــــــى المــــــصــــــابــــــون بــــــأمــــــراض نــــــادرة  
وعـلامـات سـريـريـة غـيـر مـحـددة  قـد تـتـطـور بمـرور 
الــوقــت بــدرجــة كــبــيــرة مــن الــتــعــقــيــد. ويــؤدي هــذا 
إلــى بــقــاء الــعــديــد مــن المــرضــى غــيــر مــشــخــصــي 
لــفــتــرة طــويــلــة , ممــا يــؤدي إلــى رحــلــة تــشــخــيــصــيــة 
تـتـكـون مـن اخـتـبـارات مـعـمـلـيـة أو تـصـويـريـة مـتـعـددة 
, وتــــكــــالــــيــــف بــــاهــــظــــة لــــلــــفــــرد وأنــــظــــمــــة الــــرعــــايــــة 
الــــصــــحــــيــــة., ممــــا يــــؤدي بــــهــــم الــــي فــــقــــدان جــــودة 
الحــيــاة أكــثــر مــن الأشــخــاص المــصــابــي بــأمــراض 
مـــزمـــنـــة شـــائـــعـــة , هـــذا فـــضـــلا عـــن تـــلـــقـــى الـــعـــلاج 
الــغــيــر صــحــيــح او مــضــاعــفــات لا رجــعــة فــيــهــا ف 

بعض الأحيان لا قدر ال  .  

وهــــذا بــــالــــغــــالــــب  ســــيــــرة الامــــراض الــــنــــادرة الــــتــــي 
تــســتــنــزف المــريــض الــكــثــيــر مــن الــوقــت قــد يــتــجــاوز 
ف المــــتــــوســــط ســــت ســــنــــوات  ويــــرى خــــلالــــهــــا  مــــا 

معدله 7.3 طبيب. 
 وتـــعـــرف الامـــراض الـــنـــادرة بـــانـــهـــا  اضـــطـــرابـــات 
صـحـيـة تـصـيـب نـسـبـة ضـئـيـلـة مـن سـكـان بـلـد مـا, و 
يــــــعــــــد المــــــرض نــــــادرًا إذا أصــــــاب واحــــــدًا مــــــن كــــــل 
2000 شــــخــــص مــــن الــــســــكــــان, فــــكــــثــــيــــر مــــن هــــذه 
الأمـراض الـنـادرة  أغـلـبـهـا جـيـنـي المـنـشـأ, أي أنـهـا 
نــــاتجــــة عــــن خــــلــــل ف المــــادة الــــوراثــــيــــة تــــصــــاحــــب 
المــريــض عــلــى مــدى الحــيــاة, بــالــرغــم مــن أن آثــار 
بـعـضـهـا قـد لا تـظـهـر واضـحـا  إلا ف عـمـر مـتـأخـر 
وهـنـاك 50%مـن المـصـابـي بـالأمـراض الـنـادرة مـن 
% مـــن المـــصـــابـــي يمـــوتـــون  الأطـــفـــال, كـــمـــا أن 30
قـــبـــل أن يـــبـــلـــغـــوا  الخـــامـــســـة ,  ويـــخـــتـــلـــف تـــعـــريـــف 
الأمــــــراض الــــــنــــــادرة مــــــن بــــــلــــــد لآخــــــر, فــــــمــــــثــــــلا ف 

الولايات المتحدة تعرفه بأنه :

د. مـها الــعتيبي 
اســتشاريــة أمــراض وراثــية واســتقلابــية 

مـديـنة الــملك ســعود الــطبية 

٢٢



المـرض الـذي يـصـيـب أقـل مـن 200 ألـف مـن الـسـكـان, 
أو حـــــوالـــــي 1 مـــــن كـــــل 1500 شـــــخـــــص.  أمـــــا الاتحـــــاد 
الأوروبـي فـيـعـرفـه بـأنـه الـذي يـصـيـب أقـل مـن شـخـص 

من كل 2000 (حسب تعريف الاتحاد الأوروبي). 
أمــا  بــحــســب الــتــعــريــف الــقــانــونــي لــلــمــرض الــنــادر ف 
الـيـابـان هـو الـذي يـصـيـب أقـل مـن 50000 مـريـض ف 

اليابان أو حوالي 1 من 2500 شخص. 
 ويــقــدر أن الــذيــن يــعــيــشــون مــع مــرض نــادر ف جــمــيــع 

أنحاء العالم ما بي 263 و 446 مليوناً  
 مـــصـــاب بـــالأمـــراض الـــنـــادرة ف الـــعـــالـــم  مـــنـــهـــم 3.5 
مــلايــي ف بــريــطــانــيــا , 30 مــلــيــون  ف أوروبــا وهــنــاك 
مــــلايــــي أخــــرى ف بــــقــــيــــة دول الــــعــــالــــم. وف الــــعــــالــــم 
الـــعـــربـــي يـــوجـــد مـــا يـــقـــارب مـــن 25 مـــلـــيـــون شـــخـــص 
ويــــرتــــبــــط هــــذا بــــارتــــفــــاع مــــعــــدلات زواج الأقــــارب ف 
المــنــطــقــة الــعــربــيــة .ووفــقــا لمــنــظــمــة الــصــحــة الــعــالمــيــة 
هـنـاك أكـثـر مـن 7 آلاف مـرض نـادر يـؤثـر عـلـى نـسـبـة 
% مــن الــســكــان دول الــعــالــم. وهــذا الــرقــم قــابــل   7

للزيادة مع تطور آليات التشخيص الحديثة .
 بـالـرغـم  مـن وجـود الـفـحـص  المـبـكـر لحـديـثـي الـولادة  
وإدخـال الـتـسـلـسـل الجـيـنـي ف عـدد مـن المـسـتـشـفـيـات 
والأنــــظــــمــــة الــــصــــحــــيــــة الا ان  أســــبــــاب الــــعــــديــــد مــــن 
الأمـراض الـنـادرة  غـيـر مـعـروفـة. ويـعـتـبـر   %80 مـنـهـا 
وراثـــيـــة المـــنـــشـــأ  وهـــذا احـــد اســـبـــاب انـــتـــشـــار بـــعـــض 
الأمـــراض الـــنـــادرة ف الـــعـــائـــلات , ممـــا يـــشـــكـــل  قـــلـــقـــا  
بـالـنـسـبـة لـلـمـرضـى وعـائـلاتـهـم ف  "رحـلـة تـشـخـيـصـيـة" 
شـاقـة , تـنـتـقـل مـن طـبـيـب إلـى طـبـيـب , لـسـنـوات قـبـل 
مــعــرفــة ســبــب حــالــتــهــم ثــم اكــتــشــاف عــدم تــوفــر عــلاج 
ف كـــثـــيـــر مـــن الأحـــيـــان.  وهـــذا بـــالـــنـــســـبـــة لـــهـــم شـــعـــور 

مؤلم بأنهم فقدوا الأمل. 
 تـشـخـيـص الامـراض الـنـادرة  يـعـتـبـر احـد الـتـحـديـات 
الــــقــــويــــة  حــــيــــث ان مــــعــــظــــم الأطــــبــــاء لــــديــــهــــم مــــعــــرفــــة 
مــــحــــدودة بــــهــــذه الأمــــراض , و 40% مــــن المــــمــــارســــي 
الـعـامـي و 24% مـن الأطـبـاء المـتـخـصـصـي لـيـس لـديـهـم 

الوقت للعمل على هذه التشخيصات . 

 كــل هــذه الــعــوامــل تــؤدي إلــى نــقــص الــتــشــخــيــص أو 
تـأخـر تـشـخـيـص الأمـراض الـنـادرة. عـلاوة عـلـى ذلـك , 
حـــتـــى إذا كـــان المـــريـــض يـــشـــتـــبـــه ف إصـــابـــتـــه بمـــرض 
نــادر , فــلا يــزال هــنــاك احــتــمــال كــبــيــر بــالــتــشــخــيــص 
الخـاطـئ بـسـبـب تـداخـل طـيـف الأعـراض لـلـعـديـد مـن 
الأمـــراض الـــنـــادرة  بـــشـــكـــل عـــام , يـــتـــم الـــتـــشـــخـــيـــص 
الــنــهــائــي لمــعــظــم الأمــراض الــنــادرة بــاســتــخــدام اخــتــبــار 
جـيـنـي بـالـنـظـر إلـى كـل هـذه الـقـيـود وبـالـرغـم مـن قـطـع 
الــبــاحــثــون خــطــوات كــبــيــرة ف الــســنــوات الأخــيــرة نــحــو 
فــهــم أفــضــل لــكــيــفــيــة تــشــخــيــص عــدد مــن الأمــراض 
الـنـادرة , إلـى أن تـشـخـيـص الأمـراض الـنـادرة لا يـزال 
يمــــثــــل مــــهــــمــــة صــــعــــبــــة تحــــمــــل الــــكــــثــــيــــر مــــن الــــتــــحــــدي 

والشغف للوصول للتشخيص ومساعدة المرضى. 
ويـبـقـى  الـتـأثـيـر الـنـفـسـي  والاجـتـمـاعـي عـامـلا مـهـمـا , 
فـالـتـعـايـش مـع الامـراض الـنـادرة غـالـبـًا مـا يـرتـبـط بـآثـار 
, فــالــعــواقــب  ســلــبــيــة عــلــى كــل مــن الأطــفــال وأســرهــم.
الــنــفــســيــة , يــشــيــر الاســم نــفــســه إلــيــهــا , "مــرض نــادر" 
وهـذا هـو الـسـبـب ف أن الـعـديـد مـن الأشـخـاص الـذيـن 
يـعـانـون مـنـه يـشـعـرون بـأنـهـم خـارج عـن المـألـوف. نـتـيـجـة 
لـذلـك , يـشـعـرون بـالـتـمـيـيـز عـلـى المـسـتـوى الاجـتـمـاعـي 
ف جــوانــب مــثــل الــتــعــلــيــم أو الــتــرفــيــه او حــتــى أنــشــطــة 
الحـيـاة الـيـومـيـة ,و تـواصـل أنـظـمـة الـرعـايـة الـصـحـيـة 
إثـارة المخـاوف بـشـأن إدارة إدخـال عـلاجـات جـديـدة , 
لا سـيـمـا ف حـالـة الـعـلاجـات الخـلـويـة والجـيـنـيـة الـتـي 
يمـكـن أن تحـل مـحـل الـرعـايـة مـدى الحـيـاة بـعـلاج لمـرة 
واحـــدة ولـــكـــن عـــنـــدمـــا يـــتـــحـــمـــل المـــريـــض الـــتـــكـــالـــيـــف. 
الــنــظــام الــصــحــي مــقــدمـًـا. مــن الــواضــح أن هــذا يمــثــل 
تحـديـًا كـبـيـرًا لـلأنـظـمـة الـصـحـيـة الـواقـعـة بـالـفـعـل تحـت 

ضغط من زيادة الطلب على خدماتها. 
بــيــنــمــا ت إحــراز الــكــثــيــر مــن الــتــقــدم ف تــعــلــم كــيــفــيــة 
تـشـخـيـص الأمـراض الـنـادرة وعـلاجـهـا والـوقـايـة مـنـهـا 
والـعـديـد مـن الأبـحـاث  ف تـقـيـيـم وتـصـنـيـف الامـراض 
وطــــرق الــــعــــلاج الخــــلــــويــــة والجــــيــــنــــيــــة الان ان هــــنــــاك 

الكثير من الأمراض النادرة لا تزال بدون علاج. 

٢٣



حــيــث يــشــكــل مــا يــقــارب 95% مــن الامــراض الــنــادرة 
بلا علاج . 

ومـــع  ســـعـــى المـــراكـــز الـــطـــبـــيـــة المـــتـــقـــدمـــة الـــي تـــقـــدي 
المـسـاعـدة والاقـتـراحـات لمرضـى الامـراض الـنـادرة  الا 
ان هــنــاك  حــاجــة كــبــيــرة لــلــبــحــث والــتــطــويــر ف مــجــال 
الأمــراض الــنــادرة  فــمــجــال الأمــراض الــنــادرة مــجــالاً 
يـتـطـلـب مـبـادرات لجـذب الاهـتـمـام الأكـاديمـي والـطـبـي  
بــالإضــافــة إلــى ذلــك , الخــبــراء نــادرون جــدًا. والــنــدرة 
لــــهــــا تــــأثــــيــــر عــــلــــى الــــبــــحــــث  والــــتــــطــــويــــر مــــع الحــــاجــــة  
لــلــتــجــارب الــســريــريــة  وكــذلــك الــتــحــدي  لاســتــخــدام 
الأسـالـيـب المـبـتـكـرة. والأدويـة الجـديـدة . ويـقـدم مـجـال 
الأمـراض الـنـادرة الـعـديـد مـن الـفـرص لـلـمـضـي قـدمـًا 
ف الـبـحـث والـتـطـويـر بـشـكـل عـام: عـلـى سـبـيـل المـثـال ,  
الأمــراض الــنــادرة مــفــيــدة ف رســم خــرائــط الجــيــنــوم 
الـــبـــشـــري , حـــيـــث أن مـــعـــظـــم الأمـــراض الـــنـــادرة هـــي 
اضــــطــــرابــــات مــــنــــدلــــيــــة. وهــــنــــاك مــــســــتــــوى عــــالٍ مــــن 
الاهــــتــــمــــام ف مــــجــــتــــمــــع الأبــــحــــاث الــــطــــبــــيــــة الحــــيــــويــــة 
لـتـشـريـح الآلـيـة الجـيـنـيـة , والـتـي تـُتـرجـم إلـى تحـسـي 
ف إمـكـانـيـات الاخـتـبـار لـلـعـديـد مـن الأمـراض الـنـادرة 
وفـهـم أفـضـل لآلـيـات الأمـراض الـشـائـعـة. ومـع ذلـك , 
فـــــإن الـــــتـــــاريـــــخ الـــــطـــــبـــــيـــــعـــــي لـــــلأمـــــراض الـــــنـــــادرة , ف 
المــقــابــل , غــالــبـًـا مــا يــكــون غــيــر مــفــهــوم بــشــكــل جــيــد 
بــســبــب الــعــقــبــة الــتــي يمــثــلــهــا عــدم الــقــدرة عــلــى جــمــع 
الــــبــــيــــانــــات الــــكــــافــــيــــة لــــلــــدراســــات بــــســــبــــب نــــدرة هــــذه 
الأمــراض و بــســبــب الــصــعــوبــة الحــالــيــة ف اســتــخــدام 
الــســجــلات الــطــبــيــة ف أنــظــمــة المــعــلــومــات الــصــحــيــة 
لــعــدم كــفــايــة تــدويــن الأمــراض الــنــادرة ف الــتــصــنــيــف 

الدولي للأمراض . 
ونجـد ان مـن اهـم الـتـوصـيـات  ف رفـع مـسـتـوى الـوعـي 
الـعـام  بـالأمـراض الـنـادرة  هـو عـن طـريـق تـفـعـيـل الـيـوم 
الـــعـــالمـــي لـــلأمـــراض الـــنـــادرة ( 28 مـــن شـــهـــر فـــبـــرايـــر)  
واقــــامــــة الــــنــــدوات والــــتــــثــــقــــيــــف الــــصــــحــــي ف وســــائــــل 

التواصل الاجتماعي والنشرات الاعلامية 

و تــوفــيــر المــعــلــومــات لــلــجــودة الــشــامــلــة لــلــمــجــتــمــع حــول 
المــــرض الــــنــــادر و الاهــــتــــمــــام  بــــدعــــم المــــرضــــى الأكــــثــــر 
عـــزلـــة وأولـــيـــاء أمـــورهـــم لـــتـــوفـــيـــر مـــجـــتـــمـــعـــات جـــديـــدة 
لــلــمــريــض مــع الــدعــم المــادي  والاجــتــمــاعــي والــنــفــســي 
لــــلــــمــــريــــض وأســــرتــــه  . و تــــقــــدي حــــوافــــز لــــلــــشــــركــــات 
لـتـطـويـر عـلاجـات لـلأمـراض الـنـادرة ودعـم الأطـبـاء , 
والحــرص عــلــى مــتــابــعــة المــريــض  بــعــد بــدء الــعــلاج ف 
المــراكــز الــصــحــيــه تحــت رقــابــة طــبــيــه وتــقــيــيــم صــحــي  
شــامــل لــه او لاي  مــضــاعــفــات وتــســجــيــل مــدى تــطــور 
المـــرض و لـــتـــجـــنـــب  الـــتـــوقـــف عـــن الـــعـــلاج نـــتـــيـــجـــة اي 
عـــوامـــل إكـــلـــيـــنـــيـــكـــيـــة او نـــفـــســـيـــة مـــع تـــوفـــيـــر خـــدمـــات 
الـتـمـريـض لـلـتـثـقـيـف والـتـدريـب  عـن الأمـراض الـنـادرة 

واساليب علاجها  
وخـتـامـا  لا يـزال هـنـاك  الـعـديـد مـن الـتـحـديـات الـتـي 
يـــتـــعـــي الـــتـــغـــلـــب عـــلـــيـــهـــا  لـــتـــحـــســـي وتـــطـــور ســـيـــاســـات 
الأمـراض الـنـادرة لـتـقـدي الـرعـايـة الـصـحـيـة والـنـفـسـيـة 

للمرضى واسرهم . 
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مــسـك 
الــختام

تــــــأســــــســــــت الجــــــمــــــعــــــيــــــة الــــــســــــعــــــوديــــــة لــــــلــــــطــــــب الــــــوراثــــــي ف 
10/2/1429 هــجــري المــوافــق 17/2/2008 مــيــلادي تحــت 
مـظـلـة الـهـيـئـة الـسـعـوديـة لـلـتـخـصـصـات الـصـحـيـة كـأول جـمـعـيـة 
عـلـمـيـة مـتـخـصـصـة ف مـجـال طـب الـوراثـة ف المـمـلـكـة الـعـربـيـة 

السعودية, بل ف العالم العربي والإسلامي. 
بــدأت فــكــرة انــشــاء الجــمــعــيــة عــنــدمــا كــنــت عــضــوا عــامــلا ثــم 
أحــــد أعــــضــــاء مــــجــــلــــس إدارة الجــــمــــعــــيــــة الــــســــعــــوديــــة لــــطــــب 
الأطــــــفــــــال ف الــــــفــــــتــــــرة مــــــن 2000-2015 مــــــيــــــلادي حــــــيــــــث 
عرضت الفكرة على د. عبد الرحمن السويلم - رئيــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــس 
الجـمـعـيـة الـسـعـوديـة لـطـب الأطـفـال ف ذلـك الـوقـت - حـيـث 
دعـم فـكـرة انـشـاء لجـنـة تحـت جـمـعـيـة طـب الأطـفـال مـخـتـصـة 
بــالــطــب الــوراثــي وقــد دعــمــهــا ســعــادتــه مــعــنــويــا ومــاديــا حــيــث 
ســمــح لــنــا بــاســتــعــمــال مــكــتــب وســكــرتــاريــة الجــمــعــيــة لــلــقــيــام 

بمهام اللجنة.
تـكـونـت الـلـجـنـة مـن عـدة أعـضـاء ومـن مـسـتـشـفـيـات مـخـتـلـفـة 
تــشــمــل ممــثــلــي مــن مــســتــشــفــى المــلــك فــيــصــل الــتــخــصــصــي 
ووزارة الـصـحـة والمـسـتـشـفـى الـعـسـكـري ومـسـتـشـفـى الحـرس 
الـوطـنـي, كـمـا تـشـمـل تـخـصـصـات مـخـتـلـفـة مـن الـطـب الـوراثـي 

تشمل الأطباء وفني المختبرات والباحثي.

الجــمعية 
الــسعوديــة 

لــلطب الـوراثـي
د. زهير عبدالله رهبيني  

استشاري أمراض الأطفال  
وأمراض الوراثة

بــدأت الــلــجــنــة أعــمــالــهــا عــلــى مــســتــويــي, الأول هــو 
قيامها بنشاطها العلمي والـــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــتوعوي تدريجيا 
وبـالمـشـاركـة مـع الجـمـعـيـة الـسـعـوديـة لـطـب الأطـفـال 
ف الــــنــــوادي الــــعــــلــــمــــيــــة وورش الــــعــــمــــل والمــــؤتمــــرات 
والـثـانـي هـو الـعـمـل لإنـشـاء جـمـعـيـة مـسـتـقـلـة لـلـطـب 
الــوراثــي وذلــك بــوضــع الــرســالــة والــرؤيــة والأهــداف 

والبرامج للجمعية المستهدف انشائها.
ف عـام 2008 م ت تـقـدي طـلـب لـلـهـيـئـة الـسـعـوديـة 
لــــلــــتــــخــــصــــصــــات الــــصــــحــــيــــة والــــتــــي كــــان يــــرأســــهــــا         
د. عـبـد الـعـزيـز بـن حـسـن الـصـايـغ بـإنـشـاء الجـمـعـيـة 
حـسـب المـعـايـيـر المـطـلـوبـة ف حـيـنـهـا وهـي ان تـبـدأ ب 
50 عـضـوا مـؤسـسـا لـهـا, وبـتـوفـيـق ال أولا ثـم دعـم 
ســـعـــادة د. الـــســـويـــلـــم تمـــت المـــوافـــقـــة عـــلـــى تـــأســـيـــس 

الجمعية السعودية للطب الوراثي عام 2008 م.
وبـــعـــد قـــرار الـــتـــأســـيـــس ت اخـــتـــيـــار مـــجـــلـــس الإدارة 
بطريقة انتخابية وتحت اشراف الهيئة السعودية

٢٦



وتحــــت اشــــراف الــــهــــيــــئــــة الــــســــعــــوديــــة لــــلــــتــــخــــصــــصــــات 
الــصــحــيــة مــكــونــا مــن تــســعــة أعــضــاء بــرئــاســة د.أمــي 
صـفـطـة واخـتـرت نـائـبـا لـه لمـدة 3 سـنـوات وبـعـدهـا ت 
اخـتـيـاري لـرئـاسـتـهـا لمـدة 6 سـنـوات مـدة الـدورة الـثـانـيـة 
والـــثـــالـــثـــة لمجـــلـــس الإدارة. وبـــعـــدهـــا تـــولـــى رئـــاســـتـــهـــا د 
صـالـح الـغـامـدي وأخـيـرا د.أمـل الـهـاشـم والـتـي لازالـت 

ف هذا المنصب حتى كتابة هذا المقال.
كـــانـــت تـــعـــقـــد اجـــتـــمـــاعـــات مـــجـــلـــس الإدارة أســـبـــوعـــيـــا 
وذلـــك لاســـتـــكـــمـــال رؤيـــة ورســـالـــة واهـــداف الجـــمـــعـــيـــة 
والـنـشـاطـات الـعـلـمـيـة لـلـجـمـعـيـة ووضـع شـعـار لـلـجـمـعـيـة, 
ويمــــكــــن تــــلــــخــــيــــص ذلــــك الجــــهــــد والــــذي اخــــذ بــــعــــض 
الـوقـت لإيمـانـنـا بـأن وضـع الأسـس والـتـصـور الـصـحـيـح 

لاي عمل هو القاعدة لاستمراره.
ويمكن تلخيص ما ت من جهد ف الاتي:

الرؤية: 
أن تــكــون الجــمــعــيــة رائــدة إقــلــيــمــيـًـا حــاضــرة عــالمــيــاً ف 

شتى مجالات الطب الوراثي. 
الرسالة: 

تــهــدف الجــمــعــيــة الــســعــوديــة لــلــطــب الــوراثــي لــتــكــون 
مـــنـــتـــدى يـــســـاهـــم مـــن خـــلالـــه كـــل مـــن لـــه اهـــتـــمـــام ف 
مــجــال الــطــب الــوراثــي بــالمــمــلــكــة الــعــربــيــة الــســعــوديــة 
لــتــطــويــر وتــنــســيــق المــمــارســة الــطــبــيــة لــلــوراثــة وإثــراء 
الــــبــــحــــث الــــعــــلــــمــــي, والــــتــــواصــــل الــــتــــوعــــوي, والمــــهــــنــــي 

والمجتمعي.
أهداف الجمعية: 

١/ تـــنـــمـــيـــة وتـــطـــويـــر الـــفـــكـــر والأداء الـــعـــلـــمـــي والمـــهـــنـــي 
لأعضاء الجمعية  

٢/ الإســـهـــام ف حـــركـــة الـــتـــقـــدم الـــعـــلـــمـــي والمـــهـــنـــي ف 
مجالات الطب الوراثي.  

٣/ تــبــادل الإنــتــاج الــعــلــمــي بــي المــؤســســات والــهــيــئــات 
العلمية والمهنية داخل وخارجها.  

٤/ تــقــدي الاســتــشــارات والــدراســات الــلازمــة لــرفــع 
مستوى الأداء ف مجالات الطب الوراثي. 

٥/ الإســــهــــام ف وضــــع مــــعــــايــــيــــر ممــــارســــة المــــهــــنــــة ف 
تخصص الطب الوراثي. 

٦/ رفـــــع مـــــســـــتـــــوى الـــــوعـــــي الـــــصـــــحـــــي الـــــوراثـــــي لـــــدى 
المجتمع. 

نشاط الجمعية:  
 ١/ عــقــد المــؤتمــرات والــنــدوات والحــلــقــات الــدراســيــة 

ف مجالات الطب الوراثي. 
٢/ تـــشـــجـــيـــع إجـــراء الـــبـــحـــوث الـــعـــلـــمـــيـــة ف مـــجـــالات 

الطب الوراثي. 
٣/ إصــــدار نــــشــــرة دوريــــة عــــلــــمــــيــــة ف مــــجــــال الــــطــــب 

الوراثي. 
٤/ إصـدار الـنـشـرات والمـطـبـوعـات الـتـوعـويـة لـلـمـجـتـمـع 

ف مجالات تخصص الجمعية. 
٥/ دعـوة الـعـلـمـاء والمـفـكـريـن ذوي الـعـلاقـة لـلـمـشـاركـة 

ف نشاطات الجمعية. 
٦/ المـسـاهـمـة ف بـرنـامـج الـتـدريـب والـتـعـلـيـم المـسـتـمـر 

ف مجالات تخصص الجمعية. 
٧/ تـقـدي المـشـورة الـفـنـيـة لـلـجـهـات الـصـحـيـة المخـتـلـفـة 
فــــيــــمــــا يــــخــــص المــــمــــارســــات والأنــــشــــطــــة والإجــــراءات 

الصحية. 
٨/ المـشـاركـة الـعـلـمـيـة الـفـعـالـة ف المـؤتمـرات والمـعـارض 

والندوات الإقليمية والعالمية
كــــانــــت الــــبــــدايــــات صــــعــــبــــة كــــأي عــــمــــل جــــديــــد, ولــــكــــن 
بــتــوفــيــق ال أولا ثــم بــجــديــة ومــهــارة أعــضــاء مــجــلــس 
الإدارة خـــــطـــــت الجـــــمـــــعـــــيـــــة خـــــطـــــوات جـــــيـــــدة وذلـــــك 
بـــــالـــــتـــــعـــــريـــــف بـــــالجـــــمـــــعـــــيـــــة عـــــلـــــى المـــــســـــتـــــوى الـــــطـــــبـــــي 

والمجتمعي. 
وحــــــتــــــى لا يــــــطــــــول الحــــــديــــــث فــــــســــــوف ألخــــــص اهــــــم 

الإنجازات ف هذه الفترة كالتالي:
١/ تــكــويــن لجــان لــلــجــمــعــيــة فــتــكــونــت الــلــجــنــة الــعــلــمــيــة 
لـوضـع الـبـرنـامـج الـعـلـمـي لـلـجـمـعـيـة سـنـويـا   والـلـجـنـة 
الـــثـــانـــيـــة هـــي الـــلـــجـــنـــة الـــتـــوعـــويـــة وهـــي المـــســـؤولـــة عـــن 
تـــوعـــيـــة المجـــتـــمـــع عـــن طـــريـــق المحـــاضـــرات والـــنـــدوات 
وغـيـرهـا, امـا الـلـجـنـة الـثـالـثـة فـهـي الـلـجـنـة الإعـلامـيـة 
لمـتـابـعـة ونـشـر نـشـاط الجـمـعـيـة إعـلامـيـا عـلـى مـسـتـوى 
الجـــرائـــد والمجـــلات ومـــواقـــع الـــتـــواصـــل الاجـــتـــمـــاعـــيـــة 
المخــــتــــلــــفــــة, وأخــــيــــرا لجــــنــــة الــــفــــحــــوصــــات الــــوراثــــيــــة 
والإرشـــــاد الـــــوراثـــــي لـــــوضـــــع المـــــعـــــايـــــيـــــر والـــــضـــــوابـــــط 

والتوصيات لهما. 
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٢/ زيـادة مـيـزانـيـة الجـمـعـيـة لأنـهـا جـمـعـيـة غـيـر ربـحـيـة 
ولا يــوجــد لــهــا دعــم مــبــاشــر الا مــا كــان عــنــد انــشــائــها 
مــن الــهــبــة المــالــيــة لــلــهــيــئــة الــســعــوديــة لــلــتــخــصــصــات 

الصحية والتي تقدر بخمسي ألف ريال.  
٣/ عــقــد المــؤتمــرات والــنــدوات والحــلــقــات الــدراســيــة 
ف مــجــالات الــطــب الــوراثــي, فــقــد ت ف هــذه الــفــتــرة 
اقــامــة عــدة مــؤتمــرات عــالمــيــة بمــعــدل مــؤتمــر ســنــويــا 
وذلــك بــدعــوة المخــتــصــي مــن داخــل وخــارج المــمــلــكــة, 
وتــــنــــاقــــش هــــذه المــــؤتمــــرات المــــســــتــــجــــدات ف الــــطــــب 
الـوراثـي مـن نـاحـيـة الـتـشـخـيـص والـفـحـوصـات الـوراثـيـة 
المخـــــتـــــبـــــريـــــة والـــــوقـــــايـــــة وقـــــضـــــايـــــا الارشـــــاد الـــــوراثـــــي 
والأبـحـاث ف هـذا المجـال وهـي تـسـتـهـدف المخـتـصـي 
والـعـامـلـي ف حـقـل الـوراثـة. كـمـا ت إقـامـة الـعـشـرات 
مــن ورش الــعــمــل ف الــطــب الــوراثــي, ويــســتــهــدف هــذا 
الــنــشــاط غــيــر المخــتــصــي ف الــوراثــة مــن المــمــارســي 
الـصـحـيـي مـثـل الأطـبـاء والمـمـرضـي وفـنـي المخـتـبـرات 
لــزيــادة الــوعــي بــهــذه الامــراض ممــا يــســاعــد الأطــبــاء 
الـــعـــامـــيـــي وأطـــبـــاء طـــب الأطـــفـــال والـــبـــاطـــنـــة بـــصـــفـــة 
خــاصــة لمــعــرفــة أعــراض الامــراض الــوراثــيــة ومــن ثــم 
الإحـالـة المـبـكـرة لـلـمـخـتـصـي لـلـتـدخـل والـعـلاج والـوقـايـة 
ويــــركــــز هــــذا الــــنــــشــــاط أيــــضــــا عــــلــــى المــــدن والمــــنــــاطــــق 
الـبـعـيـدة ف الـغـالـب فـقـد تـيـسـر إقـامـة هـذا الـنـشـاط ف 
الـــريـــاض وجـــدة ومـــكـــة والمـــديـــنـــة والـــدمـــام والاحـــســـاء 
وتــبــوك والجــوف وخــمــيــس مــشــيــط والــبــاحــة وغــيــرهــا 
مـن المـدن. ومـن الـنـشـاطـات الـعـلـمـيـة المـسـتـمـرة والمـهـمة 
تـأسـيـس الـنـادي الـعـلـمـي والـذي بـدأ ف مـديـنـة الـريـاض 
ثــــم جــــدة ومــــكــــة والــــدمــــام والــــهــــدف مــــنــــه هــــو نــــقــــاش 
الحـالات بـي المـسـتـشـفـيـات المخـتـلـفـة ف مـديـنـة واحـدة 
او مــدن قــريــبــة مــن بــعــضــهــا وذلــك لأخــذ آراء الأطــبــاء 
ف حــالات لــم يــتــم تــشــخــيــصــهــا أو حــالات نــادرة لــرفــع 

مستوى الوعي بوجودها والتعامل معها. 
٤/ إقـامـة الأيـام الـتـوعـويـة, وهـذا الـنـشـاط يـسـتـهـدف 
أمــــســــيــــات لــــلــــمــــرضــــى وذويــــهــــم بــــحــــيــــث يــــكــــون هــــنــــاك 
فــعــالــيــات ذات طــابــع اجــتــمــاعــي وتــرفــيــهــي لــلأطــفــال 
ذوي الاعــــاقــــات الــــوراثــــيــــة وف نــــفــــس الــــوقــــت عــــمــــل 

نشاط توعوي لآباء و أمهات المرضى ف صالة  

مـــغـــلـــقـــة بـــإعـــطـــاء مـــحـــاضـــرة او مـــحـــاضـــرتـــي بـــالـــلـــغـــة 
الــعــربــيــة وفــتــح مــجــال الأســئــلــة والمــداخــلات لأهــالــي 
المـــرضـــى, وقـــد لـــقـــي هـــذا الـــنـــشـــاط تـــرحـــيـــبـــا وصـــدى 
إعــــلامــــي ممــــتــــاز خــــصــــوصــــا عــــلــــى مــــســــتــــوى وســــائــــل 
الـــتـــواصـــل الاجـــتـــمـــاعـــي ويـــقـــام هـــذا الـــنـــشـــاط بمـــعـــدل 
مــــرتــــي ســــنــــويــــا. كــــمــــا دأبــــت الجــــمــــعــــيــــة عــــلــــى إقــــامــــة 
مــحــاضــرات عــلــى مــســتــوى طــلــبــة وطــالــبــات المــدارس 
الـثـانـويـة والجـامـعـات تـركـز عـلـى مـعـلـومـات عـامـة عـن 
الوراثة والامراض الوراثية الشائعة والتعــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــريف 
بـالـبـرامـج الـوطـنـيـة لـلـوقـايـة مـثـل فـحـص مـا قـبـل الـزواج 
والفحص المبكر للمواليد. ومن النشاطات التــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــي 
تــســتــهــدف الــطــلــبــة إقــامــة مــســابــقــة ســنــويــة عــلــى شــكــل 
مـقـال عـن مـوضـوع وراثـي وبـتـحـكـيـم لجـنـة مـن خـبـراء 
الــوراثــة لمــنــح الــفــائــزيــن ومــشــرفــيــهــم جــوائــز قــيــمــة مــن 
الجـــمـــعـــيـــة. وعـــادة تـــخـــتـــار أيـــام عـــالمـــيـــة عـــن الـــوراثـــة 
لإقـــــامـــــة هـــــذا الـــــنـــــشـــــاط عـــــلـــــى هـــــامـــــشـــــهـــــا مـــــثـــــل يـــــوم 

الامراض النادرة او يوم متلازمة داون وغيرها. 
٥/ دعـوة الـعـلـمـاء والمـفـكـريـن ذوي الـعـلاقـة لـلـمـشـاركـة 
ف نشاطات الجمعية من الداخل او خارج المملكــــــــــــــــــــــــــــــــــــــة 
وذلــــك لــــتــــبــــادل المــــعــــلــــومــــات وطــــرح المــــســــتــــجــــدات مــــن 

أصحاب التخصص مباشرة. 
٦/ المـسـاهـمـة ف بـرنـامـج الـتـدريـب والـتـعـلـيـم المـسـتـمـر 
ف مـجـالات تـخـصـص الجـمـعـيـة, فـقـد ت عـمـل دورات 
ســـنـــويـــة لأطـــبـــاء الـــتـــدريـــب ف زمـــالـــة الـــطـــب الـــوراثـــي 
بـحـيـث تـعـطـى مـحـاضـرات مـجـدولـة لـتـغـطـيـة مـواضـيـع 
الــطــب الــوراثــي المخــتــلــفــة وقــد حــضــي هــذا الــنــشــاط 

بتفاعل وردود ممتازة من الأطباء المتدربي. 
٧/ إصــدار مــجــلــة عــلــمــيــة ف مــجــال الــطــب الــوراثــي 

باللغة الانجليزية وهذا عنوان المجلة: 
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والمــــعــــنــــى الــــعــــربــــي هــــو مــــجــــلــــة امــــراض الاســــتــــقــــلاب 
والـــوراثـــة الاكـــلـــيـــنـــيـــكـــيـــة, وقـــد صـــدر الـــعـــدد الأول ف 

2018 ثم تتابع الإصدار بمعدل عددين سنويا.
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كــمــا كــان لــلــجــمــعــيــة اســهــامــات ف اصــدار كــتــب بــالــلــغة 
الإنجــلــيــزيــة عــن بــعــض المــواضــيــع المــهــمــة لــلــمــمــارســي 
الــصــحــيــي مــثــل الــفــحــص المــبــكــر لــلــمــوالــيــد وامــراض 
الـــلـــيـــســـوســـوم والـــتـــغـــذيـــة الخـــاصـــة لأمـــراض الـــتـــمـــثـــيـــل 

الغذائي وغيرها.  
 ٨/ اصـدار مـجـلـة تـوعـويـة ربـع سـنـويـة بـالـلـغـة الـعـربـيـة 
تحــت مــســمــى( وراثــيــات ) والــتــي صــدر عــددهــا الاول 
ف نـــهـــايـــات عـــام ٢٠٢١ وبـــي ايـــديـــكـــم الان هـــو الـــعـــدد 

الثالث من المجلة.   
٩/ تـــشـــجـــيـــع إجـــراء الـــبـــحـــوث الـــعـــلـــمـــيـــة ف مـــجـــالات 
الــطــب الــوراثــي, وبــالإضــافــة الــى مــا ذكــر ســابــقــا مــن 
تـشـجـيـع الجـمـعـيـة لـلـجـيـل الجـديـد مـن الـبـحـث وكـتـابـة 
المـقـالات الـعـلـمـيـة عـلـى هـامـش الأيـام الـعـالمـيـة المخـتـصـة 
بــالــوراثــة ومــكــافــئــة الــفــائــزيــن والمــشــرفــي عــلــيــهــم فــقــد 
عـمـدت الجـمـعـيـة أيـضـا الـى دعـم الأبـحـاث خـاصـة مـن 
المــبــتــدأيــن الجــدد ف المــؤتمــر الــعــالمــي الــســنــوي والــتــي 
تـــعـــرض ف بـــوســـتـــرات حـــائـــطـــيـــة ومـــكـــافـــئـــة الـــفـــائـــزيـــن 

بمكافئات مالية ومادية مجزية.  
١٠/ عــــقــــد مــــذكــــرات الــــتــــفــــاهــــم مــــع وزارة الــــصــــحــــة 
وبـــعـــض الجـــمـــعـــيـــات الأخـــرى وذلـــك لـــوضـــع مـــنـــظـــومـــة 
مـــتـــكـــامـــلـــة لخـــدمـــة المـــرضـــى ونـــشـــر الـــوعـــي ف مـــجـــال 
الــــوراثــــة ووضــــع المــــعــــايــــيــــر الــــعــــالمــــيــــة ف الــــتــــشــــخــــيــــص 
الاكـــلـــيـــنـــيـــكـــي والمخـــتـــبـــري والـــعـــلاج والـــوقـــايـــة وتـــقـــدي 
المــشــورة الــفــنــيــة لــلــجــهــات الــصــحــيــة المخــتــلــفــة فــيــمــا 
يـخـص المـمـارسـات والأنـشـطـة والإجـراءات الـصـحـيـة. 
كـــمـــا ت عـــمـــل شـــراكـــات مـــع شـــركـــات الادويـــة لـــدعـــم 

الجمعية ف نشاطاتها المختلفة. 
١١/ المـــــشـــــاركـــــة الـــــعـــــلـــــمـــــيـــــة الـــــفـــــعـــــالـــــة ف المـــــؤتمـــــرات 
والمــعــارض والــنــدوات الإقــلــيــمــيــة والــعــالمــيــة, فــقــد كــان 
لـلـجـمـعـيـة اسـهـامـات ف الـتـعـاون مـع بـعـض المـؤتمـرات 
الإقــــــلــــــيــــــمــــــيــــــة ف دبــــــي ومــــــراكــــــش وعــــــمــــــان (الأردن) 
واســطــنــبــول ســواء ف المــشــاركــة ف الجــدول الــعــلــمــي 
لــلــمــؤتمــر او عــلــى هــامــش المــعــرض المــصــاحــب وذلــك 
لـــلـــتـــعـــريـــف بـــالجـــمـــعـــيـــة وزيـــادة أعـــضـــاء الجـــمـــعـــيـــة مـــن 

خارج المملكة. 

١٢/ اصــــدار مــــوقــــع الإلــــكــــتــــرونــــي لــــلــــجــــمــــعــــيــــة وهــــذا 
عنوانه:
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وذلــك لــربــط أعــضــاء الجــمــعــيــة لــلــدخــول عــلــى أســمــاء 
مجلس الإدارة ونشاطات الجمعية المختلفـــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــة 
والــتــســجــيــل عــن طــريــق المــوقــع ف نــشــاطــات الجــمــعــية 
المـــســـتـــقـــبـــلـــيـــة, وأيـــضـــا يـــوجـــد ف المـــوقـــع الـــتـــوصـــيـــات 
والمــعــايــيــر الــعــالمــيــة لخــدمــة الــبــاحــثــي عــن الــضــوابــط 
المـتـفـق عـلـيـهـا ف مـجـال الـطـب الـوراثـي, كـمـا ت وضـع 
الـروابـط لـلـجـمـعـيـات الاوربـيـة والأمـريـكـيـة المخـتـصـة ف 
الــوراثــة لــيــســهــل عــلــى الــعــضــو مــشــاهــدة المــســتــجــدات 

والنشاطات العلمية من خلالها.

كـمـا عـمـلـت الجـمـعـيـة عـلـى انـشـاء روابـط مـخـتـلـفـة عـلـى 
مــــواقــــع الــــتــــواصــــل الاجــــتــــمــــاعــــي مــــثــــل الــــفــــيــــس بــــوك 
والــــتــــويــــتــــر وغــــيــــرهــــا. كــــمــــا يــــوجــــد ف المــــوقــــع قــــنــــوات 
الـتـواصـل المخـتـلـفـة لـلـجـمـعـيـة. وهـذا عـنـوان الجـمـعـيـة 

البريدي لمن أحب ان يتواصل معها:
 ssmg@ccfhs.org
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