
امراض العيون الوراثية

تـؤثـّر هـذه الامـراض الـمـوروثـة عـلـى 
شـــخـــص واحـــد مـــن كـــلّ 2000 إلـــى 
3000 شـــخـــص وتـــصـــيـــب أكـــثـــر مـــن 

مليوني شخص عالمياً

مرض نادر وأم ملهمة

صـعـدوا بـنـا الـى الـغـرفـة ولـكـن الـغـريـب 
ان ابــراهــيــم مــســتــمــر بــالــبــكــاء مــنــذ 
ولادتـه! سـاعـه سـاعـتـان ثـلاث سـاعـات 
الى خمس ساعات ارتابني الخوف

مذكرات طبيبة

طــلــبــت مــن الأطــبــاء مــراراً تــحــويــل 
ابـــنـــتـــي لاســـتـــشـــاري غـــدد أطـــفـــال 
لـقـنـاعـتـي بـأنـهـا تـخـتـلـف عـن إخـوانـهـا 
مــن نــاحــيــة الــنــمــو ولاعــتــقــادي بــأن 
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 أعـضـاء 
المجلة

 د. أمل محمد الهاشم
 استشارية أمراض الأطفال

وأمراض الوراثة


د. زهير عبدال رهبيني
 استشاري أمراض الأطفال

وأمراض الوراثة


د. عزيزة مفرح مشيبة
 استشارية أمراض الأطفال

وأمراض الوراثة


د. روضة أحمد سنبل
 استشارية أمراض الأطفال

وأمراض الوراثة


د. سميرة سقطي
 استشارية أمراض الأطفال

وأمراض الوراثة


د. سهى طاشكندي
 استشاري مختبرات إكلينيكية
-مختبرات الوراثة الخلوية


د. عبيد محمد البليم
أستاذ مساعد وراثة جزيئية


د. مري محمد العيسى

أستاذ مساعد وراثة جزيئية

معلوماتية وراثية وهندسة جينية


منيرة الشهري
مستشارة وراثية

مرضٌ نادر 
وأمٌ ملهمة افتتاحية



د.عزيزة مفرح مشيبة  
استشارية أمراض وراثية واستقلابية  
نائبة رئيسة تحرير مجلة وراثيات   

(وراثـيـات) مـجـلـة عـلـمـيـة تـوعـويـة يـقـودهـا بـشـغـف 
وهـمـة عـالـيـة فـريـق طـبـي مـتـخـصـص يـحـرص عـلـى 
الــتــغــيــيــر والــتــطــويــر ونــشــر الــوعــي فــي مــجــتــمــعــنــا 
الـحـبـيـب لاسـيـمـا والـمـمـلـكـة الـعـربـيـة الـسـعـوديـة تـشـهـد 
تـــســـارعـــا عـــلـــمـــيـــا بـــاهـــرا فـــي شـــتـــى الـــمـــجـــالات. 
(الأمـراض الـنـادرة) قـد تـكـون نـادرة فـي حـدوثـهـا عـلـى 
مـسـتـوى شـخـصـي ولـكـن تـأثـيـرهـا يـمـتـد عـلـى الـعـائـلـة 
ثـم الـمـجـتـمـع بـأكـمـلـه. (نـادرة ولـكـن مـهـمـة) (نـادرة 
ولــكــن مــؤثــرة) قــد تــكــون كــلــمــات أدق لــوصــف تــلــك 
الأمـراض والـتـي تـحـتـاج أن نـسـلـط الـضـوء عـلـيـهـا 
ونـبـنـي صـرح الـمـعـرفـة الـصـحـيـحـة فـيـهـا لـبـنـة لـبـنـة 
دعــمــا لــهــذه الــفــئــة الــغــالــيــة عــلــى قــلــوبــنــا وأســرهــم 

المناضلين.  

(وراثــيــات) تــحــاول ان تــســد الــثــغــرات فــي الــمــادة 
الـعـلـمـيـة الـمـعـرَّبـة حـول الأمـراض الـوراثـيـة لـتـصـل 
بـقـدر الإمـكـان إلـى أكـبـر شـريـحـة مـن الـمـجـتـمـع. كـمـا 
أنـهـا تـطـرح الـعـديـد مـن قـصـص وتـجـارب الـمـرضـى 
والـتـي بـدورهـا تـسـهـم فـي رفـع مـسـتـوى الـوعـي الـعـلـمـي 
والــدعــم الــنــفــســي والاجــتــمــاعــي لأســر كــانــت لــهــم 

تجارب مشابهة.   

فـي هـذا الـعـدد, رحـلـة جـديـدة مـن الـمـعـرفـة بـعـدد مـن 
الأمـراض وشـرح بـعـض الـتـقـنـيـات الـحـديـثـة لـلـكـشـف 
عـن الأمـراض الـوراثـيـة. كـان دافـعـنـا فـي الاسـتـمـرار 
ردود الــفــعــل الــجــمــيــلــة الــتــي وردتــنــا بــعــد افــتــتــاح 
الـمـجـلـة فـي عـددهـا الأول فـشـحـذت الـهـمـم وجـعـلـتـنـا 
أكـثـر تـصـمـيـمـا لـتـقـديـم مـا هـو مـفـيـد وجـديـد بـعـون 

الله. 

بارك الله جهودكم وحرصكم على تثقيف وإطلاع مرضاكم 
على كل ما توصلتم إليه نتاج أبحاث ودراسات تصب في 
خدمتهم فالطبيب عالم متى ما عرف الداء صنع له 

الدواء بعد توفيق من الله وفضله نشكر لكم اهتمامكم 
الذي أولاً وأخيراً لا ترجون َمنه إلا الأجر والثواب من رب 
العالمين ودعوات يرجى استجابتها من رب العالمين أن 

يرفع قدركم في الدنيا والآخرة 

ما شاء الله عمل جبار.. وأسلوب رائع.. 
حقيقة شدني بالأسلوب القصصي.. جزاكم 

الله خيرا وبارك في جهودكم 

بـعـض الاسـر تـعـيـش حـالات نـفـسـيـة مـؤلـمـة ويـعـضـهـم لـجـأ الـى الـعـلاج الـشـعـبـي 
وغـيـره وهـذه كـارثـة !!لـكـي يـخـلـصـه مـن ذلـك ويـبـدأ مـشـوار الـجـهـل لـيـلـعـب دورا فـي 
الـتـخـبـط وسـوء الـمـعـانـاة مـع الـحـالـة الـمـرضـيـة ونـادر مـن الاسـر يـفـيـق ويـتـفـهـم 
ويـتـجـاوز هـذا الـقـنـطـار الـكـارثـي الـعـصـيـب ,ويـبـقـى الـعـلـم هـو الـخـلاص والـمـخـرج 
مـن نـفـق الـمـتـطـفـلـيـن عـلـى الـطـب ومـن الـمـتـكـهـنـيـن فـعـلـم الـوراثـة عـلـم قـائـم بـذاتـه 

وموجود والابحاث والحقائق والوقائع خير شاهد. 
اشـكـركـم مـن أعـمـاق الـقـلـب أيـهـا الـعـلـمـاء الـمـخـلـصـون مـن أسـرة الـتـحـريـر الـمـنـبـثـقـة 
مـن الـجـمـعـيـة الـسـعـوديـة لـلـطـب الـوراثـي عـلـى مـا بـذلـتـمـوه مـن جـهـود مـضـنـيـة ومـن 
خـلال هـذا الـمـنـبـر الاعـلامـي الـذي سـيـكـون لـهـا عـظـيـم الاثـر فـي تـوعـيـة الـمـجـتـمـع 
واجـزم انـهـا سـتـلـقـى الـقـبـول والـنـجـاح لأنـهـا تـلامـس جـزءا مـهـمـا فـي حـيـاتـنـا ولا 

يخلوا بعض الاسر والقبائل والمجتمع بجميع اطيافه  
وارجـوا ان يـكـون لـهـا صـدى كـبـيـر لـيـسـتـفـيـد مـنـهـا مـجـتـمـعـنـا والـوطـنـي الـعـربـي 

والانسانية جمعاء.

تحت إشراف



شيرين هاشم الشرفا 
استشاري طب الأطفال /الوراثة السريرية 
وأمراض اعتلال التمثيل الغذائي  
مستشفى القطيف المركزي 

الـــــتـنـسـج  خـــــلـل 
الـعظمي الـمناعـي 

الشيمكي 

الــشــيــخــة طــفــلــة قــويــة تــم تــشــخــيــصــهــا بــمــرضــى يــدعــى  
( خلل التنسج العظمي المناعي الشيمكي ) 

 S c h i m k e  I m m u n o- O s s e o u s
 Dysplasia (SIOD)

وهــو مــرض وراثــي نــادر مــتــنــحــي يــؤثــر عــلــى الــعــديــد مــن 
أجـهـزة الـجـسـم أهـمـهـا الـعـظـام (فـيـسـبـب خـلـل فـي الـتـنـسـج 
الـفـقـاري الـمـشـاشـي مـمـا يـؤدي لـقـصـر الـقـامـة وتـشـوهـات 
فـي الـعـظـام) , الـكـلـى و نـقـص الـمـنـاعـة . تـم وصـف الـمـرض 
لأول مــرة  عــام ١٩٧١ م  عــلــى يــد الــطــبــيــب ( شــيــمــكــي 

ورفقاؤه) . 
-أم الشيخة كيف تصفين لنا قصة تشخيص الشيخة ? 
أنـا أعـمـل فـي الـكـادر الـصـحـي كـمـمـرضـة وقـد كـنـت ألاحـظ 
مـشـكـلـة الـنـمـو لـدى ابـنـتـي . وعـنـدمـا بـلـغـت مـن الـعـمـر 
الـسـنـة والـنـصـف طـلـبـت مـن الأطـبـاء مـراراً تـحـويـل ابـنـتـي 
لاســتــشــاري غــدد أطــفــال لــقــنــاعــتــي بــأنــهــا تــخــتــلــف عــن 
إخـوانـهـا مـن نـاحـيـة الـنـمـو ولاعـتـقـادي بـأن لـديـهـا قـصـور فـي 

هرمون النمو .  
ولـكـن لأنـنـا نـسـكـن فـي أحـد الـمـنـاطـق الـطـرفـيـة  , ونـفـتـقـر 
فـيـهـا لأطـبـاء مـتـخـصـصـيـن كـان يـتـم تـأجـيـل ذلـك فـي سـبـيـل 
انتظار قدوم أطباء زائرين متخصصين لتقييم ابنتي .  
بـعـدهـا كـان وصـول جـائـحـة كـورونـا ونـتـيـجـة لـذلـك تـوقـف 
اصـراري لـلـبـحـث عـن طـبـيـب لـتـقـيـيـم الـشـيـخـة لـكـون الـنـمـو 
مشكلة ثانوية وليست بالخطيرة مقارنة مع الجائحة . 

  
بــعــد عــدة أشــهــر مــن قــدوم الــجــائــحــة ; تــعــبــت الــشــيــخــة 
نــتــيــجــة لــتــعــرض الــكــلــى لــمــضــاعــفــات وتــم نــقــلــهــا مــن 
الـمـسـتـشـفـى الـطـرفـي لـتـبـدأ مـرحـلـة الـنـور لـتـشـخـيـص 

مرضها .

بصيرة أم

١ :   الطفلة الصغيرة بعمر 3 سنوات واخوها 4 سنوات
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 ٢: الطفلة بصورة أمامية

الأعــراض تــخــتــلــف فــي ظــهــورهــا  وشــدتــهــا حــســب الــنــوع 
وهناك نوعان : 

الـنـوع الأول ( الـشـديـد) : تـظـهـر الأعـراض مـبـكـراً مـاقـبـل 
الـولادة كـتـأخـر فـي الـنـمـو الـجـنـيـنـي ,أوبـعـد الـولادة أثـنـاء 

السنوات الاولى من العمر . 
الـنـوع الـثـانـي (الـخـفـيـف ): الـذي تـظـهـر أعـراضـه بـعـد عـمـر 

العامين . 
الصفات السريرية للمرض : 

١/قصر القامة :  
يــعــانــي ٩٩ بــالــمــئــة مــن الــمــصــابــيــن مــن قــصــر الــرقــبــة , 
والـجـسـم الـمـركـزي ( الـقـصـر الـغـيـر مـتـنـاسـق ) , انـحـنـاء فـي 
أســفــل الــظــهــر مــع بــروز الــبــطــن . نــســبــة بــســيــطــة مــنــهــم 
يـعـانـون مـن ذلـك قـبـل الـولادة . مـسـتـوى هـرمـون الـنـمـو لـدى 
الـمـصـابـيـن طـبـيـعـي , ولايـوجـد اسـتـجـابـة لـهـرمـون الـنـمـو 

كعلاج لقصر القامة لديهم .  
٢/التنسج الفقاري المشاشي: 

يـعـانـي ٧٥ بـالـمـئـة مـن الـمـصـابـيـن مـنـه , ويـكـون واضـحـاً 
بــالإشــعــة والــتــي تــشــمــل بــروز فــي الــفــقــرات الــظــهــريــة , 
تـشـوهـات فـي عـظـم الـفـخـذ , انـحـنـاء فـي الـعـمـود الـفـقـري 
ونـقـص فـي كـثـافـة الـعـظـام . قـد يـعـانـي الـمـرضـى مـن الالام 
فـي الـمـفـاصـل وبـالـخـصـوص مـفـصـل الـورك نـتـيـجـة لـتـقـدم 

مراحل المرض . 

٣/ اعتلال كلوي متقدم ومقاوم للاستجابة للكورتيزون :  
يـعـانـي ٩٩بـالـمـئـة مـن الـمـصـابـيـن مـن تـسـرب الـبـروتـيـن مـن 
الـكـلـى وخـسـارتـه فـي الـبـول , وفـي الـمـراحـل الـمـتـقـدمـة يـؤدي 

الى فشل في وظيفة الكلى . 

عـادة تـظـهـر اعـراضـه قـبـل عـمـر ١٢ سـنـة , ويـتـطـور لـمـراحـل 
مــتــقــدمــة مــع مــرور الــوقــت . عــنــد أخــذ عــيــنــة مــن الــكــلــى 
ودراسـتـهـا فـي الـمـخـتـبـر تـظـهـر عـلامـات تـصـلـب الـكـبـيـبـات 
الـقـطـعـي الـبـؤري (FSGS) وهـو مـرض تـنـمـو فـيـه نـدبـات 
عـلـى أجـزاء الـكـلـيـتـيـن الـتـي تـقـوم بـتـرشـيـح الـمـخـلـفـات مـن 
الـدم (الـكـبـيـبـات). تـصـلـب الـكـبـيـبـات الـقـطـعـي الـبـؤري يـعـتـبـر 

حالة خطيرة يمكن أن تؤدي إلى الفشل الكلوي.  

٤/نقص في المناعة الخلوية التائية:  
يـعـانـي حـوالـي ٨٠ بـالـمـئـة مـن الـمـرضـى مـن ذلـك . يـعـانـي 
أكـثـر مـن ٥٠ بـالـمـئـة مـن الـمـرضـى مـن عـدوى مـتـكـررة بـأنـواع 
مـخـتـلـفـة مـن الـبـكـتـريـا , الـفـيـروسـات والـفـطـريـات . تـعـد 

العدوى من الأسباب الشائعة للوفاة لدى المصابين .  

٥/سمات وجه مميزة  :  
وجـه مـثـلـثـي الـشـكـل , صـغـر فـي الأسـنـان ,عـرض فـي طـرف 

الأنف , عرض وانخفاض في جسر الأنف . 

٦/ تبقعات في الجلد :  
٧٠ بــالــمــئــة يــعــانــون مــن ذلــك ; عــادة تــكــون فــي الــجــســم 
الــمــركــزي وأحــيــانــا تــمــتــد لــتــشــمــل الــذراعــيــن , الــرقــبــة 

والساقين . 

أعراض أخرى :  
-الـجـهـاز الـعـصـبـي : أغـلـب الـمـرضـى يـمـتـازون بـذكـاء طـبـيـعـي 
وتـطـورات عـصـبـيـة طـبـيـعـيـة الا أنـهـم عـرضـة لـسـكـتـات دمـاغـيـة 
. أكثر من نصف المرضى يعانون من الصداع المشابــــــــــــــــــــــــه 

للصداع النصفي والسكتة الدماغية . 
-الـغـدد الـصـمـاء : يـعـانـي حـوالـي نـصـف الـمـرضـى مـن قـصـور 

في الغدة الدرقية.
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-الــجــهــاز الــهــضــمــي : الــقــلــيــل مــن 
الـمـرضـى يـعـانـون مـن اعـتـلال مـعـوي 
والـسـبـب فـي الـغـالـب يـكـون نـتـيـجـة 
لــعــدوى الــهــلــيــكــو بــاكــتــربــيــلــوري أو 
مــايــعــرف بــالــمــلــويــة الــبــوابــيــة , أو 

جرثومة المعدة . 
-الـشـعـر :بـعـض الـمـرضـى قـد يـعـانـون 

من قلة نمو الشعر . 
-الــعــيــن : الــقــلــيــل مــن الــمــرضــى 
يعانون من عتمة في قرنية العين . 

التشخيص : 
يـتـم تـوقـع الـتـشـخـيـص بـوجـود 
الـدلائـل الـسـريـريـة والـدلائـل فـي 
الأشــعــة لــتــغــيــيــرات الــعــظــام ; 
ويــتــم تــأكــيــد الــمــرض بــوجــود 
تـغـيـريـن فـي الـمـورث الـمـسـؤول 
 SMARCAL1 عن المرض

 . gene

المشورة الوراثية :  
الـمـرض وراثـي مـتـنـحـي ومـحـمـول عـلـى 
مــورث جــســدي .بــالــنــســبــة لــوالــديــن 
الـطـفـل الـمـصـاب والـنـاقـلـيـن لـلـمـرض , 
فـي كـل حـمـل هـنـاك نـسـبـة ٢٥ بـالـمـئـة 
بـأن يـكـون الـطـفـل مـصـاب ,50 بـالـمـئـة 
بـأن يـكـون الـطـفـل نـاقـل لـلـمـرض و٢٥ 

بالمئة بأن يكون سليم 

العلاج :  
١-عــلاج مــضــاعــفــات الــمــرض مــن قــبــل الــمــخــتــصــيــن ( طــبــيــب الــكــلــى ,الــعــظــام, 
أمراض الدم , العدوى , المناعة , الغدد الصماء ,الأعصاب ,العيون والأسنان )  

٢- علاجات وقائية :  
-منع تلقي التطعيمات الحية والمضعفة . 

- اســــتــــخــــدام مــــضــــاد حــــيــــوي وقــــائــــي لــــلــــوقــــايــــة مــــن الالــــتــــهــــاب الــــرئــــوي  
Pnemocystis jiroveecii  في بعض الحالات .  

-فـي حـالـة تـكـرار الالـتـهـابـات الـفـيـروسـيـة قـد يـسـتـعـان  بـاسـتـخـدام مـضـاد فـيـروسـي 
وقائي .  

علاج تحت الدراسة :  
زراعة كلاً من الكلى ونخاع العظم .  

التقييمات : 
يـجـب تـقـيـيـم الـمـريـض سـريـريـاً بـشـكـل دوري فـي الـعـيـادات الـمـتـخـصـصـة مـع عـمـل 
الـفـحـوصـات الـمـخـبـريـة والأشـعـة الـلازمـة حـيـث تـشـمـل تـقـيـيـم لـمـفـصـل الـورك , 
حـالـة الـكـلـى ووظـيـفـتـهـا , تـقـيـيـم لـلـمـنـاعـة وكـذلـك مـتـابـعـة لـحـالـة كـريـات الـدم 

ووظيفة نخاع العظم. 

تم أخذ موافقة الأهل قبل النشر  
المراجع : 

 Schimke Immunoosseous Dysplasia -
 GeneReviows By Morimoto M, Lewis

 DB, Lücke T, et al , 2016
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فـي صـبـاح يـوم الـسـبـت الـمـوافـق  1440/3/9 الـسـاعـة 6:15 صـبـاحـاً رزقـنـي 
الـلـه بـأجـمـل مـخـلـوق عـلـى وجـه الارض طـفـل فـي غـايـة الـجـمـال بـمـلامـح 

حاده صورة الله ف احسن صورته كانت فرحتي لا توصف . 
.ولادتـه كـانـت عـلـى وقـت شـروق الـشـمـس بـعـد مـا انـتـهـيـت مـن الـولادة 
الــتــفــت بــراســي الــى الــيــمــيــن ف وجــدت الــشــمــس تــشــرق مــن الــنــافــذة 
الـزجـاجـيـة الـكـبـيـرة و كأنـي ولـدت انـا مـن جـديـد وخـرجـت لـحـيـاة جـديـده 
, شـعـور جـمـيـل لا يـوصـف بـكـى ابـنـي بـصـوت مـرتـفـع ومـسـتـمـر وفـحـصـه 

الطبيب اخبرني انه بكامل عافيته ولله الحمد 
صـعـدوا بـنـا الـى الـغـرفـة ولـكـن الـغـريـب ان ابـراهـيـم مـسـتـمـر بـالـبـكـاء مـنـذ 
ولادتـه! سـاعـه سـاعـتـان ثـلاث سـاعـات الـى خـمـس سـاعـات ارتـابـنـي الـخـوف 

قليلاً استدعيت الممرضة و اخذت الطفل لفحصة مره أخرى 
بــالــعــنــايــة  ? .طــفــلــك  طــفــلــي  الايــدي .ايــن  فــارغــة  عــادت  ســاعــه  وبــعــد   
الـمـركـزة .هـنـا انـتـزع مـنـي شـعـور الـفـرح .هـنـا اصـبـح جـسـمـي بـارد لـم تـعـد 
رجـلـي تحــمـلـنـي ذهـبـنـا لـلطــبيــب انـا ووالـدة ف اخـبـرنـا ب ان ابـراهيــم لـديـه 
نـزيـف ب حـجـيـرات الـمـخ , ولابـد مـن حـجـره بـالـعـنـايـة الـمـركـزة الـى اشـعـار 
اخـر , بـعـد مـرور ثـلاث ايـام وطـفـلـي بـالـعـنـايـة و انـا انـظـر الـيـة مـن خـلـف 
الـزجـاجـة فـقـط اخـبـرونـي انـه حـان وقـت خـروجـي ولـكـن لـوحـدي بـدون 
الـطـفـل الـشـعـور قـاسـي جـداً تـوكـلـت عـلـى الـلـه وخـرجـت واسـتـودعـت الـلـه 
ابــنــي و اصــبــحــنــا نــزورة كــل يــوم لــمــده اســبــوع وبــعــدهــا ولــلــه الــحــمــد 
اخـبـرونـا ان الـنـزيـف تـوقـف وابـنـي اصـبـح بـكـامـل عـافـيـتـه , عـاد لـي نـفـس 
الـشـعـور الـذي شـعـرت فـيـه وقـت ولادتـه عـادت فـرحـتـي عـادت لـي الـحـيـاة. 
ذهـبـت لـلـمـنـزل و اسـتـقـبـلـونـا اهـلـي بـكـل فـرح "كـان فـيـه حـجـز مـسـبـق لـمـيـن 

يشيله اول ومين الثاني والثالث.. الخ" , كانت فرحتي لاتوووصف 

د. عزيزة مشيبة – استشارية أمراض وراثية 
مدينة الملك فهد الطبية بالرياض

مرض نادر وأم ملهمة 
قصة إبراهيم المبتهج

و فــي نــهــايــة الــيــوم صــدرت مــن ابــراهــيــم حــركــه 
غـريـبـة جـداً شـد لـلـجـسـم ورفـع لـلـيـديـن و صـرخـة 

وبعدها بكاء ٥ ثواني ويعود طبيعياً 
احــســســت ب الــم فــضــيــع فــي قــلــبــي احــســســت ان 

طفلي ليس طفل طبيعي هناك امر ما ! 
مــع مــرور الايــام لاحــظــت اشــيــاء غــريــبــة فــي هــذا 
الــطــفــل و هــمــســات الــنــاس فــيــمــا بــيــنــهــم "الــولــد 
رخــو , نــظــراتــه مــاهــي طــبــيــعــيــة" كــلام الاهــل " 
تــطــمــنــي الاطــفــال يــخــتــلــفــون عــن بــعــض" كــان 

ابراهيم ٢٤ 
سـاعـة يـبـكـي لـمـده ٤ شـهـور كـانـت أصـعـب ايـام مـررت 
بــهــا فــي حــيــاتــي, ابــراهــيــم لا بــتــجــاوب مــعــي و 
طـريـقـة رضـاعـتـه غـريـبـه ولا يـبـتـسـم مـثـل الاطـفـال 
خــجــلــت فــي الــبــدايــة مــن الــبــوح بــهــذا الــشــعــور, 
ولـكـنـي لـم اسـتـطـع اخـفـاءه كـثـيـراً أخـبـرت زوجـي 
بـأحـاسـيـسـي تـلـك لـم يـسـمـع لـي فـي الـبـدايـة وكـان 
تـعـلـيـقـه "أنـك تـوسـوسـيـن و ابـنـي بـكـامـل عـافـيـتـه" 
لكن كانت هذه الأحاسيس تزداد يوماً بعد يوم …
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اول ابـتـسـامـه لـه كـانـت بـعـد ٣ شـهـور بـكـيـت وقـتـهـا بـكـاء شـديـد مـن 
شدة الفرح 

كـانـت ايـامـيـنـا صـعـبـه مـن مـسـتـشـفـى الـى مـسـتـشـفـى اخـر مـن 
طـبـيـب الـى طـبـيـب اخـر و كـل شـخـص لـديـه كـلام مـخـتـلـف و كـل 
شـخـص يـريـد فـرد عـضـلاتـه ب تـشـخـيـص حـالـة ابـراهـيـم وانـا 

وطفلي متشتتين بينهم 

ابـراهـيـم اكـمـل عـامـة الاول و الـى ذلـك الـحـيـن لـم يـتـم تـشـخـيـص 
حـالـتـه بـالـبـدايـة نـزيـف بـالـمـخ , وبـعـدهـا ضـمـور خـفـيـف , وبـعـدهـا 
كـهـربـاء بـالـراس , وبـعـدهـا تـأخـر نـمـو شـديـد , طـيـب يـا دكـتـور/ة 
مـا سـبـبـهـم جـمـيـعـهـم ? لا نـعـلـم!!! اكـثـر اجـابـه كـانـت تـمـزقـنـي مـن 

الداخل 
. وبـعـد شـهـريـن تـم تـشـخـيـص حـالـتـه ولـلـه الـحـمـد ابـراهـيـم 
اصـبـح مـصـاب بـمـرض وراثـي بـنـاء عـلـى قـرابـتـي بـزوجـي , كـلام 
طـبـيـبـتـه : ابـراهـيـم مـصـاب بـمـرض TBCK طـفـرة نـادرة جـداً 
مـرض لـيـس لـه عـلاج , تـأخـر نـمـو كـبـيـيـر لا يـتـحـسـن عـقـلـيـاً الا ب 
اراده الــلــه و جــســديــاً نــســتــطــيــع الــتــدخــل ب جــلــســات الــعــلاج 

الطبيعي وضعف بالنظر و رخاوة بالعضلات 
ابـراهـيـم اكـمـل عـامـة الاول و الـى ذلـك الـحـيـن لـم يـتـم تـشـخـيـص 
حـالـتـه بـالـبـدايـة نـزيـف بـالـمـخ , وبـعـدهـا ضـمـور خـفـيـف , وبـعـدهـا 
كـهـربـاء بـالـراس , وبـعـدهـا تـأخـر نـمـو شـديـد , طـيـب يـا دكـتـور/ة 
مـا سـبـبـهـم جـمـيـعـهـم ? لا نـعـلـم!!! اكـثـر اجـابـه كـانـت تـمـزقـنـي مـن 

الداخل 

كــنــت اطــلــب مــن الــلــه كــل يــوم الــصــبــر والــثــبــات والــتــحــمــل 
والـرضـا , كـلامـهـا لـم يـؤثـر فـيـنـي بـشـدة كـنـت مـتـأكـدة ب ان 
ابـراهـيـم سـوف يـتـحـسـن عـقـلـيـاً وجـسـديـاً وهـذا مـاكـنـا نـراه 
جـمـيـعـنـا راضـيـه رضـاء تـام ومـا اخـتـاره الـلـه هـو خـيـرة لـنـا ولـه 

ابراهيم محبوب من الجميع 
 , ابراهيم طفل مميز جداً جد 

. هــذا الــطــفــل غــيـّـرَ الــكــثــيــر فــي والــدتــه غــيــرهــا لــلأفــضــل 
اصـبـحـت الـحـيـاة مـخـتـلـفـة اصـبـحـت الـحـيـاة اجـمـل بـوجـوده 
اولـويـتـي لـلـحـيـاة و نـظـرتـي لـهـا تـغـيـرت و "مـتـأكـدة سـوف يـأتـي 
الـيـوم ويـخـطـي ابـراهـيـم اول خـطـواتـه وسـوف اوثـق لـكـم هـذه 

اللحظة بأذن الله"
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والان ابـراهـيـم يـبـلـغ مـن الـعـمـر ٣ سـنـوات لـديـة تـحـسـن عـقـلـي 
 , وفــرحــتــي  ســعــادتــي  هــو  جــداً   بــطــيء  بــشــكــل  لــكــن  وحــركــي 
اسـتـودعـتـك إيـاه يـارب احـفـظـه لـي ولا تـريـنـي فـيـه بـأسـا يـبـكـيـنـي 

♥ يارب يا قدير 

ـــن قـــصـــص الأمـــــهـــــات  م إبــــراهــــيــــم تـــشـــبـــه كـــثـــيـــر مـ أ قـــصـــة 
و  ا ــــوا بــــنــــفــــس الـــــمـــــرض  ــــبـ ــــيـ ــــع أطــــفــــالــــهــــم مــــمــــن أصـ مـ
ـــم يـــشـــخـــص تـــشـــخـــيـــصـــا  ـــراض مـــشـــابـــهـــة بـــعـــضـــهـــا لـ ـــأمــ ــ ب
ــــه الامــــــــــراض  ــــتــــشــــاب ــــد, وذلـــــــك ل ــــعـ جــــيــــنــــيــــا دقــــيــــقــــا بـ
ــــعــــض وظـــــائـــــف  الــــعــــصــــبــــيــــة اكــــلــــيــــنــــيــــكــــيــــا وغـــــمـــــوض ب
و  ــــي مــــــــازال الــــكــــشــــف عــــنــــهــــا قــــائــــمــــا  ــــتـ الــــجــــيــــنــــات الـ
ــــاف الــــجــــيــــن  ــــشـ ــــتـ ــــم اكـ ٢٠١٦ تـ ــــام  مــــســــتــــمــــرا. فــــفــــي عــ

 (TBCK  ) ب  الــمــســمــى 

لآن  ا ـــن. حـــتـــى  ـــيـ ـــجـ ـــم الـ ـــي الــــمــــرض بـــنـــفـــس اســ ـــمـ وسـ
ـــون  ـــكـ ـــد يـ ـــول الــــعــــالــــم, قـ ـــة فـــقـــط ســـجـــلـــت حــ ـــالـ ٤٠ حـ
ـــد.  ـــعـ ـــم يـــتـــم تـــشـــخـــيـــصـــهـــم بـ ـــن لـ ـــكـ ـــر ولـ ـــبـ الــــعــــدد أكـ
ـــي لـــوحـــظـــت  ـــتـ ـــر أعـــــــراض الــــمــــرض الـ ـــذكـ فـــيـــمـــا يـــلـــي نـ
ـــي جـــيـــن  ـــع الأطـــــفـــــال مـــمـــن يـــحـــمـــلـــون تـــغـــيـــرا فـ مـ
الأطــــــفــــــال  ن  ا ــــر  ــــذكـ ــــالـ بـ والـــــجـــــديـــــر   , T B C K

يـــتـــفـــاوتـــون فـــي ظـــهـــور هــــذه الاعــــــــراض وحـــدتـــهـــا.

  TBCK جدول: أعراض مرض
ملاحظة:  

قد لا تظهر جميع هذه الاعراض في كل طفل 
تأخر في الكلام رخاوة العضلات مشاكل في البصر


 اعتلال في المادة
 البيضاء في الدماغ

عدوى تنفسية متكررة تشنجات

التهابات مسالك بولية صغر في حجم المخيخ تأخر ذهني وحركي


صغر الجسم الثفني
(الرابط بين شقي الدماغ) 

 صعوبة في البلع هشاشة عظام

ملامح وجه مختلفة 
ارتفاع مستوى
 الكوليسترول 


 انخفاض في
هرمون الغدة الدرقية

 ?  TBCK مـــاهـــو ســبــب حـــــدوث مـــتـــلازمـــة 
ـــي  ـــتـ ـــن الأمـــــــــراض الــــوراثــــيــــة الـــمـــتـــنـــحـــيـــة الـ ـــو مـ هـ
والــــــذي   T B C K جــيــن  فـــي  خــلــل  عـــن  تــنــتــج 
م تـــــــور"  إ " ــــار إشــــــــارة  ــــسـ ــــي مـ ا مــــهــــم فـ ر و د يــــلــــعــــب 
الــــتــــمــــثــــيــــل  لــــتــــنــــظــــيــــم  الــــمــــهــــم   m T O R
ــــا, نــــمــــوهــــا وتـــــطـــــورهـــــا.  ــــلايـ ــــخـ ــــلـ الـــــغـــــذائـــــي لـ
ـــمـــشـــاكـــل  ـــد يـــرتـــبـــط ب ـــور قـ ــ م ت إ ـــار  ـــسـ ـــي مـ الـــخـــلـــل فـ
ــــــي  ــــــنـ ــــــر ذهـ ــــــأخـ ــــــي الـــــــــــــدمـــاـغ, تــــــشــــــنــــــجــــــات, تـ فـ
ـــــي جـــــســـــم الانـــــــســـــــان  ـــــكـــــل جـــــيـــــن فـ ـــــي. ل ـــــركــ وحــ
ــــن  لأب ونــــســــخــــة مـ ا ــــن  نــــســــخــــتــــيــــن, نــــســــخــــة مـ
لام  ا و لأب  ا ـــــــــــــــــــــــــــــــــــــان  , فــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــاذا كــ م لأ ا
ــــان  حــــامــــلــــيــــن(نــــاقــــلــــيــــن) لــــنــــســــخــــة مــــصــــابــــة فــ
ــــنــــســــخــــة الأخـــــــــرى الــــســــلــــيــــمــــة قــــــــادرة عــــلــــى  ال
ــــلا تــــظــــهــــر عــــلــــيــــهــــمــــا  ــــام بــــالــــوظــــيــــفــــة فــ ــــيـ ــــقـ الـ
ا نـــقـــل  ذ إ ـــن الــــخــــطــــورة تـــكـــمـــن  ـــكـ الأعــــــــــراض, ولـ
ــــنــــســــخــــة الــــمــــصــــابــــة لــــلــــطــــفــــل  ــــل مــــنــــهــــمــــا ال كـ
ـــر  ـــذكـ ـــالـ ـــر بـ ـــديـ ـــجـ ـــرض. الـ ـــمــ ــ عـــنـــدهـــا يـــحـــصـــل ال
ـــــن  ــ ـــــوي ــ ـــــاب لأب ـــــصـ ة طـــــفـــــل مـ لاد و ـــــال  ـــــمـ ـــــتـ ن احـ ا
ـــــل.  ـــــمـ ـــــل حـ ـــــع كـ ٢٥% مـ ـــــى  ــ ـــــصـــــل إل ـــــيـــــن ت حـــــامـــــل

وهـــنـــاك فـــرصـــة  
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ــــعــــض  ب ن  ا عــــلــــمــــا   % 75 ــــو  هـ ســــلــــيــــم  طــــفــــل  ــــد  ــــولـ يـ ن  ا
ــــيــــن لــــلــــمــــرض  ــــاقــــل ــــوا ن ــــونـ ــــكـ الأطــــــفــــــال الــــســــلــــيــــمــــيــــن يـ
ـــي الـــمـــســـتـــقـــبـــل  ـــم وهــــــذا يـــتـــرتـــب الــــحــــذر فـ ـــهـ ـــويـ مـــثـــل ابـ
ـــــع  لا تـــــتـــــكـــــرر الـــــمـــــشـــــكـــــلـــــة مـ ـــــكـــــي  ـــــم ل ـــــهــ حـــــيـــــن زواجــ

ذريـــتـــهـــم. 
كــيــف يــتــم الــتــشــخــيــص?  

يـــتـــم تـــشـــخـــيـــص الـــــحـــــالات بـــعـــد الـــفـــحـــص الــــســــريــــري 
ــــات الـــــــدم  ــــوصـ ــــحـ ــــل فـ ــــمـ ــــي وعـ ــــرضـ ــــمـ واخـــــــذ الـــــتـــــاريـــــخ الـ
ــــن الــــمــــغــــنــــاطــــيــــســــي  ــــيـ ــــرنـ ــــة الـ ــــعـ الأولــــــيــــــة وكـــــذلـــــك أشـ
ـــمــــرض جـــيـــنـــي عـــصـــبـــي  ـــد الاشــــتــــبــــاه بـ ـــنـ لــــلــــدمــــاغ. وعـ
و  ا ـــل  ـــامـ ـــكـ يـــتـــم ارســـــــال فـــحـــص تـــســـلـــســـل الإكـــــســـــوم الـ
ـــة تـــقـــنـــيـــة الـــجـــيـــل  ـــطـ ـــواسـ ـــل بـ ـــامـ ـــشـ فـــحـــص الـــجـــيـــنـــوم الـ
ـــــتـــــغـــــيـــــر الـــــــوراثـــــــي  ـــــتـــــم فـــــحـــــص ال ـــــد ي الــــــتــــــالــــــي. وقــ
ـــرة  ـــفـ ـــطـ ـــت الـ ـــانـ ا كـ ذ إ ـــة تـــقـــنـــيـــة تـــســـلـــســـل ســـانـــجـــر  ـــطـ ـــواسـ بـ

مـــعـــروفـــة فـــي عــائــلــة مــــا.  
مـــاهـــي طــــرق الــــعــــلاج والـــمـــتـــابـــعـــة? 

ــــذا الـــــمـــــرض حــــتــــى  ــــهـ ــــم يــــكــــتــــشــــف عـــــــلاج جـــــــذري لـ ــ -ل
, ولـــكـــن هـــنـــاك الـــعـــديـــد مـــن الابــــحــــاث   لآن ا

الــقــائــمــة عــلــى ذلــــك حــــول الـــعـــالـــم. ولـــكـــن بــشــكــل 
عــــام يــجــب مــعــالــجــة الــتــشــنــجــات فـــي حــــال  

إبـــراهـــيم الجــــميل  
مـــــحتفلاً مــع أســرتــه
ن  ا ــــظ  ــــوحـ ــــد لـ ــــة الــــتــــشــــنــــجــــات, وقــ ــ ــــأدوي ــ ــــا ب ــــهـ ــــدوثـ حـ
ــــد  ء لــــيــــفــــيــــتــــيــــراســــيــــتــــام (كـــــيـــــبـــــرا) قـ ا و د اســـــتـــــخـــــدام 
ــــــى لــــــلــــــتــــــحــــــكــــــم  ــــــرضـ ــــــمـ ــــــن الـ ــــــد مـ ــــــديـ ــــــعـ ــــــد الـ ــــــاعـ سـ
ـــدام أدويـــــــة  ـــخـ ـــتـ ـــاسـ لا يـــنـــصـــح بـ ـــا  ـــمـ بـــالـــتـــشـــنـــجـــات. وكـ
و فــــــالــــــبــــــروات  ا ـــــك  ـــــوريـ ـــــبـ ـــــالـ ـــــفـ الـــــتـــــشـــــنـــــج: حـــــمـــــض الـ

الـــصـــوديـــوم مـــع هــــــؤلاء الـــمـــرضـــى. 
ــــي  ــــد يــــســــاعــــد فـ ــــي قـ ــــفـ ــــيـ ــــوظـ -الــــــعــــــلاج الــــطــــبــــيــــعــــي والـ

الــتــحــســيــن مـــن الــــقــــدرات الحــــــــــركية لــلــطــفــل.  
ـــي الـــبـــلـــع اكـــلـــيـــنـــيـــكـــيـــا  ـــائـ ـــصـ ـــن قـــبـــل اخـ -دراســــــــة الـــبـــلـــع مـ
ـــــع  ـــــل ـــــب ـــــال ـــــة الـــــمـــــتـــــخـــــصـــــصـــــة ب ـــــعــ وبــــــواســــــطــــــة الأشــ
ـــوب الـــتـــغـــذيـــة لـــمـــن نـــخـــشـــى عـــلـــيـــه  ـــبـ ـــأنـ والاســــتــــعــــانــــة بـ
ــــرار الالـــــتـــــهـــــابـــــات  ــــكــ ــ ــــى الـــــرئـــــة وت ــ ــــيــــب ال ــــحــــل دخـــــــول ال

الــتــنــفــســيــة.  
ـــــاز الـــــتـــــنـــــفـــــســـــي  ـــــهـ ـــــجـ ـــــف الـ ــ ـــــائ -دراســــــــــة الــــــنــــــوم ووظــ
ــــاق اثـــــنـــــاء الـــــنـــــوم نــــتــــيــــجــــة  ــــنـ ــــتـ لــــمــــراقــــبــــة حـــــــدوث اخـ

ضــعــف عـــضـــلات الــتــنــفــس.  
ـــــوى  ـــــتـ ـــــسـ -قــــــيــــــاس وظــــــائــــــف الــــــغــــــدة الــــــدرقــــــيــــــة ومـ

دوري.   الـــكـــولـــيـــســـتـــرول فـــي الـــــدم بــشــكــل 
جزيل الشكر لأم إبراهيم لمشاركتنا قصتها  
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قـبـل ان نـخـوض فـي تـوضـيـح وتـعـريـف الـمـرض الـوراثـي فـي 
الـشـبـكـيـة لابـد لـنـا ان نـتـعـرف عـلـى تـفـاصـيـل هـذا الـنـسـيـج 

الرقيق ونحدد مكانه ووظيفته المعقدة في العين.. 
اذن الـشـبـكـيـة : هـي طـبـقـة نـسـيـجـيـة رقـيـقـة تـشـكـل بـطـانـة 

لتجويف العين الداخلي..  
تـحـتـوي الـشـبـكـيـة عـلـى مـلايـيـن الـخـلايـا الـعـصـبـيـة الـحـسـاسـة 
لـلـضـوء وتـسـمـى مـسـتـقـبـلات الـضـوء تـنـتـشـر خـلال أجـزاء 
الـشـبـكـيـة الـمـتـعـددة.. أكـثـر هـذه الـخـلايـا الـعـصـبـيـة عـدداً مـا 
يـسـمـى بـالـخـلايـا الـعـصـويـة او الـنـبـوتـيـة والـتـي تـبـلـغ مـا يـقـارب 
الـمـائـة وعـشـرون مـلـيـون خـلـيـة تـتـركـز فـي أطـراف الـشـبـكـيـة 
وظـيـفـتـهـا الـرئـيـسـيـة الـمـسـاعـدة عـلـى رؤيـة مـا يـحـيـط بـنـا في 
الـــظـــلـــمـــة والإضـــاءة الـــخـــافـــتـــة أو مـــا يـــســـمـــى بـــالـــرؤيـــة 

المحيطية.. 
امـا الـخـلايـا الـمـخـروطـيـة يـتـراوح عـددهـا مـن ٥ الـى ٦ مـلـيـون 
خـلـيـة.. تـتـركـز فـي مـنـتـصـف الـشـبـكـيـة وهـي الـمـسـئـولـة عـن 
حــدة الإبــصــار وتــحــديــد الألــوان ورؤيــة الأجــســام فــي وجــود 

الضوء ووضح النهار.. 
تــتــلــقــى مــســتــقــبــلات الــضــوء الــمــوجــودة فــي هــذه الــخــلايــا 
الصور والمعلومات البصرية وتنظمها بمساندة خــــــــــــــــــــــــــــــــلايا 
اخـرى مـسـاعـدة وسـلـسـلـة مـن الـعـمـلـيـات الـكـيـمـيـائـيـة لـتـنـتـقـل 
عـبـر أجـزاء الـشـبـكـيـة الـمـخـتـلـفـة لـيـحـمـلـهـا الـعـصـب الـبـصـري 
الـمـوجـود خـلـف الـعـيـن الـى الـدمـاغ الـذي يـقـوم بـدوره الـى 
معالجتها وترجمتها لنتمكن من رؤية الصور والأجسام … 

المرض الوراثي  
هـو وجـود اضـطـراب فـي بـعـض الـجـيـنـات الـمـوروثـة بـسـبـب 
الـخـلـل  هـذا   D N A الـنـووي  الـحـمـض  تـسـلـسـل  فـي  خـلـل 
يــتــســبــب فــي عــدم الــقــدرة عــلــى إنــتــاج الــبــروتــيــنــات الــلازمــة 

ماذا يقصد بالمرض الوراثي في الشبكية? 
وماهو تأثيره على وظيفة الشبكية?

قــصــور فــي اســتــجــابــة مــســتــقــبــلات الــضــوء مــن الــخــلايــا 
الـعـصـبـيـة وبـالـتـالـي تـعـطـل الـمـسـارات الـضـوئـيـة فـلـن تـسـتـطـيـع 
الـشـبـكـيـة مـعـالـجـة هـذه الـمـعـلـومـات الـبـصـريـة ولـن يـتـم نـقـلـهـا 
الـى الـدمـاغ لـتـرجـمـتـهـا.. وتـتـعـطـل الـرؤيـة نـتـيـجـة لـتـعـطـل 

وضيفة الشبكية.. 
هـذه الـجـيـنـات الـمـوروثـة قـد تـنـتـقـل مـن جـيـل الـى آخـر.. عـن 
طـريـق الـوالـديـن او قـد تـكـون مـكـتـسـبـة بـصـورة عـشـوائـيـة تـؤثـر 
عـلـى أجـزاء مـخـتـلـفـة مـن شـبـكـيـّة الـعـيـن, وتـمـنـعـهـا مـن اداء 

وظيفتها بالشكل المطلوب … 
. تــؤدي اضــطــرابــات شــبــكــيـّـة الــعــيــن الــمــوروثــة إلــى فــقــدان 
الـبـصـر غـيـر الـقـابـل لـلـشـّفـاء, والـذي قـد يـبـدأ مـنـذ الـولادة او 
فـي مـراحـل الـطـفـولـة الأولـيـة.. ومـع تـقـدم مـراحـل الـعـمـر قـد 

يسوء فقدان البصر تدريجياً ويؤدي الى العمى التام 
كـلّ  مـن  واحـد  شـخـص  عـلـى  الـمـوروثـة  الامـراض  هـذه  تـؤثـّر   
2000 إلـى 3000 شـخـص وتـصـيـب أكـثـر مـن مـلـيـونـي شـخـص 
.. ولا يـقـل عـن 2.7 بـلـيـون شـخـص قـد يـحـمـل أحـد  عـالـمـيـاً
هـذه الـجـيـنـات الـمـوروثـة الـمـسـبـبـة لـمـخـتـلـف أمـراض الـشـبـكـيـة 
الـتـي ربـمـا تـنـتـقـل عـبـر الأجـيـال الـمـرض وتـسـبـب فـي نـقـل 
الـمـرض وضـعـف الـبـصـر مـن جـيـل الـى آخـر والـذي يـؤثـر سـلـبـاً 
عـلـى جـودة الـحـيـاة  لـلـمـريـض ..مـن جـمـيـع الـنـواحـي الـعـلـمـيـة 

والنفسية والاجتماعية والاقتصادية .. 
سـابـقـاً وقـبـل عـشـرات الـسـنـيـن كـانـت مـعـظـم هـذه الأمـراض 
الـمـوروثـة مـحـدودة الـتـشـخـيـص بـسـبـب الـصـعـوبـات فـي تـحـديـد 
الـصـفـات الـوراثـيـة لـلـمـرض وعـدم تـوفـر فـحـص الـجـيـنـات 
الـمـسـبـبـة لـكـل نـوع مـن هـذه الأمـراض هـذا بـالإضـافـة الـى 
الـتـكـلـفـة الـمـاديـة الـعـالـيـة لإجـراء الـفـحـوصـات الـجـيـنـيـة 
لــلأمــراض الــمــوروثــة..وقــد أدىّ الــتــطــورّ الــكــبــيــر فــي عــلــم 
الـوراثـة والـوعـي الـمـجـتـمـعـي إلـى اكـتـشـاف مـا يـقـارب ال 300 
مـن الـجـيـنـات الـمـرتـبـطـة بـأمـراض الـشـبـكـيـة الـوراثـيـة وقـد أدىّ 

د.انعام دانش – استشارية طب وجراحة عيون 
مستشفى الملك فهد للقوات المسلحة جدة

أمراض الشبكية الوراثية 
في العين



 BRING OUT
 THE BEST
YOURSELF

هـذا الـتـقـدّم إلـى تـطـويـر عـلاجـات تـهـدف إلـى اسـتـعـادة وظـائـف 
شبكيّة العين, أو تأخير تقدّم أمراض شبكيّة العين الوراثية 
الـمـضـاعـفـات الـتـي تـسـبـبـهـا أمـراض شـبـكـيـّة الـعـيـن الـوراثـيـة 
نـتـيـجـة لـلـخـلـل الـمـبـاشـر عـلـى مـسـتـقـبـلات الـضـوء والـمـخـاريـط 

الموجودة داخلها كثيرة من أهمها: 
فـقـدان حـدةّ الـبـصـر قـد يـصـاحـبـهـا مـا يـسـمـى بـالـرأرأة فـي 
الـعـيـنـيـن (اهـتـزاز فـي حـركـة الـعـيـن بـشـكـل مـنـظـم وسـريـع ولا 

إرادي) 
فــقــدان تــدريــجــي لــلــرّؤيــة الــمــلــونّــة فــقــدان الــتــبــايــن, وهــو 

الاختلاف في الألوان, والاختلاف في الظلال  
الــتــحــســس الــشــديــد لــضــوء الــشــمــس وعــدم الــقــدرة عــلــى 
الــرؤيــة فــي وضــح الــنــهــار ويــكــون غــالــبــاً ســبــبــهــا الــخــلــل 
الـوظـيـفـي فـي الـخـلايـا الـمـخـروطـيـة الـمـسـئـولـة عـن الـرؤيـا 
فـي الـنـهـار والـضـوء الـشـديـد فـي الـشـبـكـيـة كـمـا وضـحـنـا 

سابقاً  
عيوب المجال البصري المركزي 

تدني مستوى الرّؤية في الليل  
 فـقـدان الـرّؤيـة الـمـحـيـطـيـة (الـرؤيـة الـنـفـقـيـة) ويـكـون سـبـبـهـا 

الخلل الوظيفي في الخلايا العصوية 

أنواع امراض الشبكية الوراثية  
الأمـراض الـمـوروثـة الـتـي تـصـيـب شـبـكـيـة الـعـيـن قـد تـكـون 

مقتصرة فقط على العين.. 
وقـد تـشـمـل اعـراض مـصـاحـبـة أخـرى فـي مـخـتـلـف انـحـاء 
الـجـسـم مـصـاحـبـة لأمـراض الـشـبـكـيـة عـلـى هـيـئـة مـتـلازمـة مـن 

أهم هذه الاعراض: 
١- ضعف او فقدان السمع الجزئي او الكلي  

٢- عدم القدرة على النطق او الكلام. 
٣- خـلـل فـي الـجـهـاز الـعـصـبـي وتـأخـر فـي نـمـو الـطـفـل بـشـكـل 
طـبـيـعـي قـد يـشـمـلـه ضـمـور فـي الـمـخ او الـمـخـيـخ. مـن هـذه 
الاعـراض إصـابـة الـطـفـل بـتـشـنـجـات مـتـكـررة او ارتـخـاء فـي 

العضلات وعدم القدرة على المشي او مشكلات في التوازن  
٤- اضطرابات في الكلى والجهاز البولي  

٥- امراض القلب والأوعية الدموية  
٧- ضـمـور فـي عـضـلات الـجـسـم او تـعـدد اصـابـع الـقـدمـيـن او 

اليدين  
٨- خــلــل فــي الــغــدد الــصــمــاء والــتــي قــد تــســبــب الــســمــنــة 

المفرطة .. 
١١
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من اهم الأمراض الموروثة في الشبكية  
    ( ١- الـــتـــهـــاب الـــشـــبـــكـــيـــة الـــصـــبـــاغـــي ( الأكـــثـــر شـــيـــوعـــاً

 Retinitis Pigmentosa     (RP)
يــصــاب شــخــص واحــد مــن كــل ٢٠٠٠ شــخــص بــهــذا الــمــرض 
وهـنـاك أكـثـر مـن ١٠٠جـيـن مـرتـبـط بـهـذا الـمـرض. وهـو اعـتـلال 
وراثــي تــقــدمــي فــي الــشــبــكــيــة يــؤدي الــى فــقــدان الــبــصــر 
الــتــدريــجــي مــع صــعــوبــة الــتــكــيــف مــع الــظــلام أو مــا يــســمــى 
بـالـعـشـى الـلـيـلـي (الـعـمـى الـلـيـلـي), يـلـيـه الـحـد مـن الـمـجـال 
الـبـصـري الـمـحـيـطـي (الـمـعـروف بـاسـم رؤيـة الـنـفـق) وأحـيـانـا 

فقدان الرؤية المركزية في مراحل متأخرة من المرض. 
تـخـتـلـف درجـة فـقـدان الـبـصـر مـن شـخـص الـى آخـر فـبـعـض 
الـمـصـابـيـن بـالـتـهـاب الـشـبـكـيـة الـصـبـاغـي لا يـصـابـون بـالـعـمـى 
الـكـلـي حـتـى عـمـر 40 أو 50 ويـحـتـفـظـون بـبـعـض الـقـدرة عـلـى 

البصر طيلة حياتهم  
آخـرون يـصـابـون بـالـعـمـى تـمـامـا مـن بـدايـة الإصـابـة بـالـمـرض 

في مرحلة الطفولة.  
من العلامات الفارقة في هذا المرض  

١- العمى الليلي  
٢- فقدان الرؤية الطرفية التدريجي 

٣- فقدان الرؤية المركزية   

٣- فقدان الرؤية المركزية   
٤- عدم القدرة على تمييز الألوان بوضوح  

٥- الساد الابيض  
٦-وجـود تـصـبـغـات فـي الـشـبـكـيـة وهـو مـؤشـر عـادة عـلـى الـتـهـاب 

الشبكية الصباغي.  
٧-اللون الشمعي في رأس العصب البصري    

٣-ترقيق الأوعية في شبكية العين 
 L e b e r  C o n g e n i t a l ٢- مرض ليبر الخلقي 

  Amaurosis     ( LCA)
مــرض وراثــي فــي الــشــبــكــيــة نــادر الــحــدوث يــبــدأ بــالــتــنــكــس 
والـفـقـدان الـتـدريـجـي لـمـسـتـقـبـلات الـضـوء فـي الـشـبـكـيـة 
(الـخـلايـا الـمـخـروطـيـة والـخـلايـا الـعـصـويـة) بـدءاً مـن الأشـهـر 

الأولى لعمر الوليد. 
يــصــيــب الــمــرض ولــيــداً واحــداً بــيــن كــل 35000 ولــيــدٍ حــيّ, 
حـالات  مـجـمـل  مـن   % و18 بـيـن 10  تـتـراوح  نـسـبـة  ويـُشـكـّل 

العمى الوراثي. 
عجز بصري شديد في السنة الأولى من حياة الرضيع.  •
يمكن أن يشتمل على الحَول (انحراف إحدى العينين) •
الـرأرأة (حـركـة الـعـيـنـيـن الـسـريـعـة والـلاإراديـة بـسـبـب عـدم •

المقدرة على تركيز النظر) 

١٢

شبكية طبيعية التهاب الشبكية الصباغي



ورهاب الضوء (الحساسية المفرطة تجاه الضوء).  •
عــلــى نــحــو شــائــع يــفــرك الأطــفــال الــمــصــابــون بــهــذا •

الـمـرض عـيـونـهـم بـقـبـضـات أيـديـهـم (مـا يـسـمـى ظـاهـرة 
فرانتشيسكيتي - ليبر).  

بـعـض الأطـفـال يـمـكـن أن يـعـانـوا مـن فـقـدان الـسـمـع, •
 . واضطرابات عصبية, وتخلفّ نفسيّ حركيّ

 C o n g e n i t a l  ٣- العمى الليلي الخلقي الثابت 
      S t a t i o n a r y  N i g h t  B l i n d n e s s

    ( CSNB)
يـظـهـر مـنـذ الـولادة نـتـيـجـة لـخـلـل كـلـي او جـزئـي ثـابـت فـي 
خـلايـا الـشـبـكـيـة  الـعـصـويـة الـمـسـئـولـة عـن الـرؤيـة فـي الـلـيـل 
.تـحـتـوي هـذه الـخـلايـا عـلـى بـروتـيـن مـسـتـقـبـل لـلـضـوء 
يــســمــى رودوبــســيــن الــذي يــتــكــون مــن فــيــتــامــيــن أ ..وهــو 
الـمـسـئـول عـن انـتـقـال الـضـوء الـى الـمـخ لـتـرجـمـتـه عـلـى 
هــيــئــة صــور وأجــســام ولــذلــك ايــضــاً يــتــســبــب نــقــص هــذا 
الـفـيـتـامـيـن الـى ضـعـف الـرؤيـة الـلـيـلـيـة وعـدم اسـتـجـابـة 

الخلايا العصوية للضوء  . 
بــدايــة  مــن  ثــابــتــة  بــأنــهــا  الــمــرض  هــذا  أعــراض  تــتــصــف   

المرض ولا تتدهور الحالة مع تقدم العمر  
      ( A C H M الــــــــــــتــــــــــــام  ( الالــــــــــــوان  عــــــــــــمــــــــــــى   -٤

Achromatopsia

غـالـبـًا مـا تـلاحـظ الأول مـرة فـي الأطـفـال فـي عـمـر الـسـتـة أشـهـر 
خـلال رهـابـهـم لـلـضـوء أو رأرأتـهـم, وتـصـبـح الـرأرأة أقـل وضـوحـًا مـع 
الـتـقـدم فـي الـسـن, وتـظـهـر أعـراض أخـرى مـن الـمـتـلازمـة بـشـكـل 

أوضح مع اقتراب سن المدرسة  
تؤثر على 1 من 40.000 ولادة حية حول العالم. 

هـنـاك خـمـس جـيـنـات مـخـتـلـفـة تـسـبـب أعـراض مـمـاثـلـة بـإمـكـانـهـا 
أن تـؤدي إلـى رؤيـة مـسـتـويـات هـامـشـيـة مـن الألـوان, ويـرجـع ذلـك 

إلى اختلاف خصائص الجينات 
من أهم أعراضها .. 

١- عـدم الـقـدرة عـلـى تـمـيـيـز الألـوان إمـا بـطـريـقـة مـطـلـقـة ( تـامـة) 
او جـزئـيـة بـمـعـنـى بـعـض الـمـصـابـيـن بـالـعـمـى الـتـام لا يـمـكـنـهـم رؤيـة 

الألوان الا الأبيض والأسود وظلال الرمادي  
٢-إنـخـفـاض الـقـدرة الـبـصـريـة فـي مـسـتـويـات الإضـاءة الـمـرتـفـعـة 
(بـالـذات فـي ضـوء الـنـهـار). ويـسـمـى ذلـك بـالـعـمـى الـنـهـاري حـدة 

نظرهم قد تصل من 20/100 إلى 20/150  
٣-الـتـحـسـس الـشـديـد لـلـضـوء او مـا يـسـمـى ب (رهـاب الـضـوء) 

والرأرأة. 
  (Cone dystrophy) ٥-حثل المخروطية

يـتـمـيـز هـذا الـمـرض بـخـلـل فـي اداء وظـيـفـة الـخـلايـا الـمـخـروطـيـة 
لشبكية العين وهي الخلايا المسؤولة عن  

الـرؤيـة الـمـركـزيـة وحـدة الإبـصـار وتـحـديـد الـتـفـاصـيـل الـدقـيـقـة 
مثل القراءة والتعرف على الوجوه  

١٣

فقدان الرؤية بالألوان



هـنـاك نـوعـان مـن الـحـثـل الـمـخـروطـي بـنـاءً عـلـى تـطـور 
الأعراض: 

ثـابـت: تـظـل الأعـراض مـسـتـقـرة وعـادة مـا تـكـون مـوجـودة 
منذ الولادة أو الطفولة المبكرة. 

تـدريـجـي يـتـطـور خـلال فـتـرة الـمـراهـقـة الـمـتـأخـرة وخـلال 
مرحلة البلوغ. تتفاقم الأعراض تدريجيًا مع الوقت 

أعراض المرض  
١- فقدان حدة البصر المركزية  

٢- التحسس الشديد للضوء (رهاب الضوء) 
٣- رأرأة  

٤- عدم رؤية الألوان جزئياً  
 Stargardt ٦- مرض ستارغاردت

هــو أحــد أكــثــر الأمــراض الــوراثــيــة شــيــوعــاً فــي شــبــكــيــة 
الـعـيـن. يـُورث مـا يـنـاهـز 90%مـن الـمـصـابـيـن هـذا الـمـرض 
بــطــريــقــة مــتــنــحــيــة تـَـنــتــج عــن طــفــرات فــي الــجــيــن 

  ABCA4
نـادراً مـا يـُورث بـطـريـقـة سـائـدة والـتـي تـنـتـج عـن خـلـل فـي 
 .P R O M1 أو E L O V L4 إحدى الجينين التاليين
يـتـصـف هـذا الـمـرض بـتـنـكـس بـقـعـي يـبـدأ فـي سـن الـطـفـولـة 
أو الـمـراهـقـة أو الـبـلـوغ مـسـبـبـاً فـقـدان الـبـصـر الـمـركـزي 

وفقدان حدته بشكل تقدمي.  
لا تـتـأثـر الـرؤيـة الـمـحـيـطـيـة عـادةً, عـلـى الـرغـم مـن أنـه قـد 
يــؤثــر عــلــى وظــيــفــة الــشــبــكــيــة الــمــحــيــطــيــة فــي بــعــض 

المرضى 
 BBS ٧- باردت بيدل

اضــطــرابٌ وراثــي بــشــري يــحــدث فــيــه اعــتــلال فــي أهــداب 
الـخـلايـا (ciliopathy) تـنـتـج الـعـديـد مـن الآثـار وتـؤثـر 
عـلـى الـعـديـد مـن أجـهـزة الـجـسـم. تـتـمـيـز بـصـفـة أسـاسـيـة 
بـالـسـمـنـة, الـتـهـاب الـشـبـكـيـة الـصـبـاغـي, تـعـدد الأصـابـع, 
قــصــور الــغــدد الــتــنــاســلــيــة, والــفــشــل الــكــلــوي فــي بــعــض 

الحالات 
 Stickler  ٨- ستكلر

مـن الامـراض الـنـادرة جـدًا, والـتـي تـصـيـب الـنـسـيـج الـضـام 
وتـحـديـداً الـكـولاجـيـن وتـسـبـب ضـعـف الـسـمـع ومـشـاكـل في 
الـبـصـر. ومـشـكـلات فـي الـمـفـاصـل. إن أهـم أعـراض هـذا 
الـمـرض هـو تـسـطـح الـوجـه مـع انـخـفـاض الـجـزء الأوسـط 
مــن الــوجــه والأنــف, وشــق فــي ســقــف الــحــلــق, وانــفــصــال 
للشبكية, وعتامة في عدسة العين, ومشاكل فــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــي 
الـمـفـاصـل. ولـذلـك, فـإن هـذا الـمـرض يـؤدي إلـى حـدوث 

 Batten  ٩-باتن
هــو مــرض وراثــي نــادر, يــتــســبــب فــي اضــطــرابــات عــلــى مــســتــوى 
الـجـهـاز الـعـصـبـي وتـدهـور مـتـواصـل لأجـهـزة جـسـم الـمـريـض, 
تـؤدي بـه فـي الـنـهـايـة إلـى الـعـمـى وفـقـدان الـنـطـق والـشـلـل, ومن 
ثــم الــمــوت الــمــبــكــر. تــظــهــر أولــى أعــراض الــمــرض عــادة خــلال 
مـرحـلـة الـطـفـولـة, فـي سـن يـتـراوح بـيـن 5 و 10 سـنـوات .يـمـثـل 
مـرض بـاتـن الـشـكـل الأكـثـر شـيـوعـا لـمـجـمـوعـة مـن الاضـطـرابـات 
الــتــنــكــســيــة الــعــصــبــيــة, الــتــي يــطــلــق عــلــيــهــا 'الــلــيــفــوســيــنــات 

 NCLs "السيرويدية العصبية
 Usher  ١٠-اوشر

مـرض وراثـي نـادر يـنـشـأ عـن تـحـورات فـي حـوالـي 11 جـيـن, ويـعـانـي 
بـسـبـبـهـا الـمـريـض مـن فـقـد لـلـسـمـع والإبـصـار, تـصـاب الـشـبـكـيـة بـمـا 
يــعــرف بــالــتــهــاب الــشــبــكــيــة الــصــبــاغــي حــيــث تــفــقــد الــخــلايــا 
الـعـصـويـة وظـيـفـتـهـا تـدريـجـيـًا فـيـعـانـي الـمـريـض مـن صـعـوبـة أو 
اســتــحــالــة الــرؤيــة فــي الــضــوء الــخــافــت ومــع تــقــدم الــحــالــة 
الـمـرضـيـة تـتـأثـر خـلايـا الـمـخـاريـط كـذلـك, فـيـصـاب الـنـظـر بـحـالـة 
شـديـدة مـن الـضـعـف بـمـرور مـن 30 إلـى 40 سـنـة. أمـا ضـعـف أو 
فــقــد الــســمــع فــيــحــدث نــتــيــجــة خــلــل تــخــلــيــق وتــكــويــن الاذن 
الــداخــلــيــة الــمــســؤولــة عــن عــمــلــيــة الاتــزان مــمــا يــعــرضــهــم فــي 

الطفولة لبطء التطور الحركي كتعلم المشي. 
ولا يوجد لهذا المرض علاج شافي حتى الآن 

 Joubert  ١١- جوبيرت
 هـو اضـطـراب وراثـي نـادر سـبـبـه خـلـل فـي تـخـلـق جـزء مـن الـدمـاغ 
يــســمــى الــدودة الــمــخــيــخــيــة (جــســر الــمــخــيــخ), وتــســبــب هــذه 
الـمـتـلازمـة عـدم تـمـكـن الـمـصـابـيـن بـهـا مـن رؤيـة أي شـيء فـي الـنـور 
الـسـاطـع وذلـك لـلـحـسـاسـيـة الـشـديـدة الـتـي تـصـيـبـهـم مـن جـراء 

الأضواء الساطعة. 
بـعـضـهـا  تـكـون  قـد  الـطـفـولـة,  فـي  جـداً  مـبـكـراً  الاعـراض  تـظـهـر   
حــالات خــفــيــفــة وبــعــضــهــا حــالات شــديــدة مــزمــنــة. ومــن أهــم 

الأعراض هي: 
• تسرع في التنفس. 

• ضعف قوة العضلات  
• التشوهات الخلقية, زيادة في أصابع اليدين والقدم  

• الخراجات في الكلى 
• تأخر في التنمية الفكرية 

• صعوبات التعلم 
 .(nystagmus) حركة سريعة لا إرادية للعين •

• خـلـل فـي شـبـكـيـة الـعـيـن عـلـى شـكـل بـقـع صـبـغـيـة فـي الـشـبـكـة 
(حثل الشبكية) 

١٤
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Choroideremia   ١٢- تنكس المشيمية

تـهـتـك  بـسـبـب  الـنـظـر  فـقـدان  يـسـبـب  نـادر  وراثـي  اضـطـراب   
الــمــشــيــمــيــة والــشــبــكــيــة. الــمــشــيــمــيــة عــبــارة عــن شــبــكــة مــن 
الاوعـيـة الـدمـويـة الـواقـعـة بـيـن الـشـبـكـيـة, والـصـلـبـة. الاوعـيـة 
الـدمـويـة الـمـشـيـمـيـة تـوفـر الاكـسـجـيـن والـغـذاء ل لـبـيـثـيـلـيـم 
صـبـغـة الـشـبـكـيـة وخـلايـا الـشـبـكـيـة الـمـسـتـقـبـلـة لـلـضـوء. هـذه 
الــطــبــقــات, الــتــي تــكــون مــوجــودة فــي بــاطــن مــؤخــرة الــعــيــن, 
تـسـمـى بـالـمـشـيـمـيـةو صـبـغـة الـشـبـكـيـة والـشـبـكـيـة. فـقـدان الـنـظـر 
الـحـقـيـقـي يـحـدث بـسـبـب تـهـتـك فـي عـدة طـبـقـات مـن الـخـلايـا 

التي تكون أساسية للنظر.  
يـحـدث عـادةً فـي الـذكـور. فـي مـرحـلـة الـطـفـولـة, الـعـمـى الـلـيـلـي 
يـكـون أول الاعـراض. كـلـمـا تـطـور الـمـرض يـكـون هـنـال فـقـدان 
لـلـنـظـر عـادةً مـا تـبـدأ عـلـى شـكـل حـلـقـة غـيـر مـنـتـظـمـة وتـتـمـدد 

 . تدريجياً
تـطـور الـمـرض يـسـتـمـر طـوال حـيـاة الـمـريـض. مـعـدل الـتـغـيـيـر 
ومستوى فقدان النظر تكون مختلفة من شخص إلى اخر. 

تشخيص أمراض الشبكية الوراثية  
يتم ذلك بواسطة فريق طبي مشترك يشمل  

١-طبيب استشاري عيون متخصص في الامراض الوراثية  
٢-طبيب استشاري الوراثة والجينات  

٣-فـنـيـيـن مـتـخـصـصـيـن فـي إجـراء الـفـحـوصـات لـتـخـطـيـط 
الشبكية ودراسة وظيفتها 

٤- أخــصــائــي بــصــريــات لــتــقــديــم الــمــســاعــدة لــذوي ضــعــاف 
الـبـصـر بـالـمـعـيـنـات الـبـصـريـة والـمـكـبـرات الـتـي تـسـاعـدهـم عـلـى 

القراءة كلاً حسب حالته .

وجـود تـاريـخ عـائـلـي لـواحـد مـن امـراض الـعـيـون الـوراثـيـة •
يـزيـد مـن احـتـمـالـيـة إصـابـة الـطـفـل بـهـذة الأمـراض لـذلـك 
لابـد ان يـقـوم الـطـبـيـب الـمـخـتـص بـالـسـؤال عـن الـتـاريـخ 
الــعــائــلــي والأفــراد الــمــصــابــيــن فــي الــعــائــلــي والأفــراد 

المصابين في العائلة ومدى قرابة الوالدين  
يـجـري طـبـيـب الـعـيـون فـحـص شـامـل لـلـعـيـنـيـن لـلـكـشـف عـلـى •

نــســبــة حــدة الإبــصــار فــي كــل عــيــن عــلــى حــدة.. وتــحــديــد  
الــعــيــوب الانــكــســاريــة ان وجــدت ولا بــد مــن إجــراء بــعــض 
الاختبارات التي تساعده على تحـــــــــــــــــــــــــــديد نوعية المرض 

ومدى انتشاره ..ومن تلك الاختبارات ما يلي:  
•الـتـصـويـر الـمـقـطـعـي الـمـتـسـق الـبـصـري (OCT) لالـتـقـاط 
صـور دقـيـقـة لـلـشـبـكـيـة لـغـرض تـشـخـيـص الأغـشـيـة والـثـقـوب 

والتورم البقعي .. 
•الـتـألـق الـذاتـي لـتـصـويـر قـاع الـعـيـن (FAF) لـمـعـرفـة مـدى 

تطور المرض بما في ذلك التنكس البقعي  
•تـصـويـر الاوعـيـة الـدمـويـة فـي الـشـبـكـيـة بـاسـتـخـدام صـبـغـة 
الـفـلـوروسـيـن لـتـحـديـد مـدى انـسـداد او تـسـربـات هـذه الاوعـيـة 

الدموية  
•تـصـويـر الـشـبـكـيـة بـاسـتـخـدام صـبـغـة الإنـدوسـيـانـيـن الـخـضـراء 
لـلـكـشـف عـلـى الأوعـيـة الـدمـويـة الـعـمـيـقـة الـمـوجـودة تـحـت 

بطانة الشبكية في طبقة تسمى المشيمية.. 
مـكـونـات  رؤيـة  عـلـى  لـلـمـسـاعـدة  صـوتـيـة  الـفـوق  الـمـوجـات  •

الشبكية وتحديد الانتفاخات او الاورام الموجودة بها.. 

١٥
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تـخـطـيـط الـشـبـكـيـة الـكـهـربـي ERG لـتـحـديـد مـدى سـلامـة 
وظــيــفــة الــخــلايــا الــعــصــبــيــة الــمــوجــودة فــي الــشــبــكــيــة 
واستجابتها للضوء لتقييم نشاطها.. ومعــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــرفة مدى 

اعتلالها.. 
•علاج أمراض الشبكية الوراثية  

يـرتـكـز عـلاج أمـراض شـبـكـيـّة الـعـيـن الـوراثـيـة عـلـى تـشـخـيـص 
الـسـّبـب الـمـؤدّي إلـى الاضـطـراب أو الاعـتـلال, وتـعـدّ خـيـارات 
الـعـلاج لأمـراض الـشـبـكـيـّة الـوراثـيـّة مـحـدودةً جـدًا, ويـرتـكـز 

العلاج على: 
١-إعــادة الــتـّـأهــيــل الــبــصــري لــلــمــرضــى الــذيــن يــعــانــون مــن 

ضعف الرؤية , بواسطة طبيب العيون وأخصائي البصريات   

•نظارات القراءة:                            
تــســاعــد الــشــخــص عــلــى قــراءة الأحــرف الــصــغــيــرة. هــذه 
الـنـظـارات أقـوى مـن نـظـارات الـقـراءة الـعـاديـة وتـتـطـلـب بـعـض 

الوقت للتعود عليها 
  

•المكبرات:                             
  الـمـحـمـولـة بـالـيـد وبـعـضـهـا مـضـاء لـجـعـل الـطـبـاعـة تـبـدو أكـثـر 
وضـوحـًا. تـتـوفـر أيـضـًا مـكـبـرات أخـرى مـدعـومـة بـحـزام يـتـدلـى 

من الرقبة أو مثبتة على حوامل قابلة لضبط الارتفاع. 

•تلسكوبات القراءة:                      
وتــوفــر  الــنــظــارات  عــدســات  عــلــى  عــادةً  الأجــهــزة  هــذه  تـُـركــب   
تـكـبـيـرًا عـالـيـًا مـع تـمـكـيـن مـرتـديـهـا مـن رؤيـة مـواد الـقـراءة مـن 
مـسـافـة عـاديـة. تـحـتـاج أيـضـا نـوعـًا مـن الـتـدريـب لاسـتـخـدامـهـا 

بشكل صحيح, لكنها غالبًا ما تكون مفيدة للغاية.  

•مكبرات الفيديو:                           
• هـذه هـي أجـهـزة سـطـح الـمـكـتـب الـتـي تـتـضـمـن عـدسـة كـامـيـرا 
تـعـرض صـورًا مـكـبـرة لـلـغـايـة عـلـى شـاشـة الـكـمـبـيـوتـر أو شـاشـة 

الفيديو.  

أجـهـزة  أيـضـًا  تـتـوفـر  الـمـحـمـولـة:  الإلـكـتـرونـيـة  الـمـكـبـرات  •
إلـكـتـرونـيـة مـحـمـولـة لـضـعـاف الـبـصـر تـشـبـه جـهـاز iPad أو 
كـمـبـيـوتـر لـوحـي خـفـيـف الـوزن. يـمـكـنـك وضـع هـذه الأجـهـزة 
الــمــحــمــولــة أمــام مــواد الــقــراءة وتــظــهــر صــورة مــكــبــرة عــلــى 

 .LED شاشة

•الـنـظـارات الـذكـيـة الـتـي ظـهـرت فـي الـسـاحـة مـؤخـرا خـفـيـفـة 
الـوزن تـحـتـوي عـلـى الـعـديـد مـن الـحـسـاسـات بـالإضـافـة إلـى 
وحـدة مـعـالـجـة بـيـانـات صـغـيـرة ويـمـكـن الـتـحـكـم بـهـا عـن طـريـق 
الـلـمـس فـي الـذراع الأيـمـن لـلـنـظـارة. وتـتـم مـعـالـجـة الـبـيـانـات 
عــن طــريــق الــذكــاء الاصــطــنــاعــي وتــقــديــمــهــا لــلــكــفــيــف عــن 

طريق الصوت لتمكنه من معرفة كل ما يهمه من حوله.   

-تـحـديـد الـجـيـنـات الـمـسـؤولـة عـن أمـراض شـبـكـيـّة الـعـيـن 
الوراثيّة  

قـد يـؤهـل الـمـريـض لـلـعـلاج الـجـيـنـي حـيـث تـوجـد نـتـائـج واعـدة 
في مجال العلاج الجيني لبعض أمراض الشبكيّة الوراثيّة 

ماهو العلاج الجيني ?  

الــعــلاج الــجــيــنــي هــي عــمــلــيــة ادخــال مــورثــات ســلــيــمــة إلــى 
الـخـلايـا لـتـصـحـيـح عـمـل الـمـورثـات غـيـر الـفـعـالـة بـغـيـة عـلاج 

المرض 

فـي نـهـايـة 2017 هـيـئـة الـغـذاء والـدواء الأمـريـكـيـة اعـتـمـدت 
الــعــلاج الــجــيــنــي لأحــد أمــراض الــشــبــكــيــة الــوراثــيــة يــســمــى 
مــرض الــلــيــبــر الــخــلــقــي لــلــجــيــن الــمــســبــب لــه خــلــل فــي 

  (RPE65)الجين
لازالـت الـبـحـوث فـي الـعـلاج الـجـيـنـي لـبـعـض أمـراض الـشـبـكـيـة 

الوراثية الأخرى جارية  
واظهرت بعض النتائج المبشرة ومنها  

 R e t i n i t i s الـــصـــبـــاغـــي  الـــشـــبـــكـــيـــة  الـــتـــهـــاب   -١
 Pigmentosa

 C o n g e n i t a l الـــخـــلـــقـــي  الـــلـــيـــلـــي  الـــعـــمـــى   -٢
 Stationary night blindness

 Achromatopsia ٣- عمى الألوان التام
 Chorioderemia ٤-تنكس المشيمية

 Stargardts ه-مرض الستارغاردت
 Usher ٦- مرض أُشر
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(أرى بــــقلبي)

أنا بنت كفيفة عمري ٣٢ سنة ولله الحمد على 
ما أعطاني ربي. لأن الله إذا أحب عبد ابتلاه, 
والأنسان المؤمن مبتلى.

عـنـدمـا كـنـت صـغـيـرة كـنـت ارى بـوضـوح لـكـن كـلـمـا كـبـرت يـنـقـص 
نـظـري تـدريـجـيـا, وشـجـعـتـنـي اخـتـي ان اذهـب لـلـمـسـتـشـفـى وبـعـد 
الـكـشـف قـالـو مـمـكـن ان تـكـون وراثـة, لأن أبـي وأمـي أقـارب. وكـنـت 
مــتــفــائــلــة قــالــو الــمــســتــشــفــى نــزرع لــهــا عــدســة وبــإذن الــلــه يــرجــع 
نـظـرهـا.  فـرحـت كـثـيـرا وكـنـا دائـمـا نـراجـع وعـلـى حـسـاب والـدي, رفـع 
اوراق لــلأمــارة لــعــلاجــي مــجــانــا, ولــمــا تــعــالــجــت مــجــانــا تــلاشــى 
اهـتـمـامـهـم بـي. قـالـو عـنـدك ضـغـط الـعـيـن مـرة مـرتـفـع لازم عـمـلـيـة 
لـيـزر, وسـويـت الـعـمـلـيـة, وسـألـنـا عـن الاسـتـشـاري, قـالـو مـا يـحـتـاج 
زراعـة عـدسـة وتـحـطـمـت, وتـألـمـت وبـكـيـت قـهـرا وانـكـسـارا. وكـرهـت 
الــمــســتــشــفــى قــالــو تــأخــذ قــطــرات لــعــلاج الــمــاء الأزرق, أثــر عــلــى 
ضـغـط الـعـيـن وكـل مـرة يـقـل نـظـري أكـثـر مـن أول. وبـعـد عـمـلـيـتـي 
وخـروجـي مـن ازمـة وجـعـي, رزقـت بـأخ كـفـيـف انـصـدمـت, وفـرحـت فـي 
نـفـس الـوقـت. قـلـت جـاء مـن يـفـهـمـنـي ويـحـس فـيـنـي, يـنـسـيـنـي هـمـي 

ويبعد عني حزني. 
 بـعـد ولادة اخـي تـأكـدنـا أنـه مـرض وراثـي وقـالـو عـنـده نـفـس مـرضـي 
الـمـاء الأزرق لـكـن الـحـمـد لـلـه عـلـى كـل حـال نـعـمـة مـن الـلـه, أهـم 

شيء أنه بخير وجهه من جماله يشع نور. 

بـــقلم: مـــنال مشـــطاء 
إحـــدى الـــــكفيفات

سـمـيـنـاه عـبـد الـرحـمـن, سـبـحـانـه خـالـق الـكـون عـلـى اسـمـه الـرحـمـة والـطـيـبـة 
وبـوجـوده عـرفـت مـعـنـى الأخـوة. ربـيـتـه حـتـى كـبـر عـلـى يـدي, والآن هـو فـي 

الجامعة اطال الله في عمره,  
وأشـوف أحـفـاد احـفـاده; هـو اخـي وسـعـادتـي, هـو ابـنـي وقـوتـي, وأجـمـل فـرحـة 
لـي, الـلـه لا يـحـرمـنـي مـنـه. وكـنـا نـراجـع الـمـسـتـشـفـى سـويـا لـكـيـلا يـرتـفـع 

ضغط العين. 
انا سويت ٤ عمليات والآن أرى بصيص من النور.  

وعـبـد الـرحـمـن قـالـو انـفـصـلـت عـنـده الـشـبـكـيـة وعـيـن نـفـس حـالـتـي. فـي 
شـهـر ٧ يـوم ١- ١٤٤٢ رزق أخـي, بـأول مـولـودة لـه, سـمـاهـا فـاطـمـة. سـبـحـان 
الـلـه هـديـة مـن الـلـه, وآيـة فـي الـجـمـال, كـأن وجـهـهـا الـقـمـر فـي الـكـمـال, الـلـه 
يـجـعـلـهـا بـارة فـي أهـلـهـا, ويـجـعـلـهـا حـافـظـة لـكـتـاب الـلـه, ويـجـعـلـهـا مـن 
الـذريـة الـصـالـحـة. كـشـفـوا عـلـيـهـا قـالـو كـفـيـفـة, كـانـت صـدمـة لأبـيـهـا لأنـهـا 
أول فـرحـة لـه, قـالـو مـرض وراثـي لأن أخـي مـتـزوج بـنـت عـمـتـي, أصـبـحـنـا ٣ 

كفيفين في العائلة.  
الحمد لله فخورة بنفسي, وبعبد الرحمن, وفاطمة. 

والـعـلـن.  الـسـر  فـي  لـلـه  الـحـمـد  مـحـن.  ولـسـنـا  مـنـح  نـحـن  لـلـه  الـحـمـد   
مـبـصـره بـقـلـبـي صـامـدة بـرغـم تـحـطـيـمـهـم لـي, مـتـفـائـلـة رغـم اعـاقـتـي. وإن 
كـانـت أمـراضـا وراثـيـة فـقـد عـلـمـتـنـي أن أكـون قـويـة, عـلـمـتـنـي أجـعـل لـنـفـسـي 
قـيـمـة حـتـى لا أحـد يـقـلـل مـن مـكـانـتـي لأنـي كـفـيـفـة. عـلـمـتـنـي أحـب كـل 
شـخـص مـثـلـي, وأعـطـيـه الأمـل, حـتـى يـصـبـح أفـضـل مـنـي. إرادتـي هـي الـتـي 

علمتني أصنع السعادة لنفسي وامنيتي أن أقرأ القرآن بعيني. 
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دلـيـل الـخـدمـات الـتـيـسـيريـة الـمـقـدمـة لـلأشـخـاص الـمـكـفـوفـيـن وذوي الإعـاقـة الـبـصـريـة مـن صـنـدوق تـنـمـيـة الـمـوارد 
الـبـشـريـة لـتـقـديـم الإرشـادات تـتـعـلـق بـتـوظـيـف الأشـخـاص ذوي الإعـاقـة الـبـصـريـة.. كـمـا يـشـمـل الـدلـيـل عـلـى بـعـض 
المواقع للمؤسسات المفيدة المعنية بتقديم الدعم والرعاية الصحية والخدمات الشاملة لذوي الإعاقة البصرية 

موقع مهم  
لمساعدة المكفوفين

 https://apd.gov.sa/wp-content/uploads
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تـتـكـون الـمـادة الـوراثـيـة مـن الـحـمـض الـنـووي, و تـعـتـبـر هـي 
الــمــســؤولــة عــن تــحــديــد بــنــاء و عــمــل جــســم الــكــائــن الــذي 
تـتـواجـد فـيـه (عـلـى سـبـيـل الـمـثـال فـي الإنـسـان). تـوجـد الـمـادة 
الـوراثـيـة داخـل نـواه كـل خـلـيـة مـن خـلايـا الإنـسـان, و تـكـون 
عـبـارة عـن عـدد مـحـدد مـن جـزيـئـات الـحـامـض الـنـنـوي ثـنـائـي 
الـسـكـري DNA مـرتـبـة فـي 23 زوج مـن الـمـورثـات الـخـلـويـة أو 
 p a i r s  o f الـــكـــرومـــوســـومـــات (23  أو  الـــصـــبـــغـــيـــات 
C), نصفها تورث من جهة الأب و  h r o m o s o m e s

النصف الأخر من جهة الأم. 

من مختبرات  
علم الوراثة 
تحليل النمط الصبغي 
(Karyotype Analysis) 

د.سهى طاشكندي 
استشارية إكلينيكية  
 مختبرات الوراثة الخلوية 
مدينة الملك فهد الطبية

صـورة 1:تـرتـيـب الـكـرومـوسـومـات حـسـب الـنـمـط الـصـبـغـي 
 https://www. cellgs.com .الطبيعي للذكور

تـنـقـسـم هـذه الـكـرومـوسـومـات لـنـوعـيـن: كـرومـوسـومـات مـسـؤولـة 
عـن الـصـفـات الـجـسـمـيـة و عـددهـا 22 زوج, وتـسـمـى مـن 1 الـى 
22, و كـرومـوسـومـات مـسـؤلـة عـن تـحديـد جـنـس الـشـخـص و 
فـي   X Y و  الإمـراة  فـي   X X تـسـمـى  و  واحـد,  زوج  عـددهـا 
الــرجــل, بــذلــك يــكــون عــدد الــكــرومــوســومــات فــي الانــســان 

الطبيعي 46 

يـؤدي أي إنـحـراف فـي عـدد أوفـي بـنـيـة هـذه الـكـرومـوسـومـات 
إلــى ظــهــور نــوع مــن الأمــراض الــوراثــيــة يــســمــى إعــتــلالات 
 C h r o m o s o m e s الــــــكــــــرومــــــوســــــومــــــيــــــة 
Aber. ويتم تشخيص هذه الإعتلالات بعدة  ra t ions
طـرق سـنـتـطـرق لـهـذه الـطـرق الـتـشـخـيـصـيـة عـلـى مـدى سـلـسـلـة 

من المقالات يوضح كل مقال منها أحد هذه التقنيات.

صـورة 2: الـكـرومـوسـومـات الـمـحـددة لـلـجـنـس, XX فـي الإنـاث و 
h t t p s الــــــــــــــــــــــــــــــذكــــــــــــــــــــــــــــــور. //: فــــــــــــــــــــــــــــــي   X Y

theconversation.com

١٩



تعريفه:  
 Karyotype Analysis تـحـلـيـل الـنـمـط الـصـبـغـي أو
عـبـارة عـن فـحـص مـخـبـري يـتـم لـفـحـص خـلـو كـرومـوسـومـات 
الـمـريـص أو الـشـخـص الـخـاضـع لـلـتـحـلـيـل مـن أي تـغـيـر فـي 
عـدد أو فـي بـنـيـة الـكـرومـوسـومـات بـواسـطـة فـحـصـهـا تـحـت 

المجهر الضوئي.  
آلية التحليل:  

يـعـتـمـد الـتـحـلـيـل عـلـى أخـذ عـيـنـة تـحـتـوي عـلـى خـلايـا حـيـة 
مـن الـمـريـض أو الـشـخـص الـمـراد فـحـصـه, حـيـث يـتـم زراعـتـهـا 
فـي وسـط كـيـمـيـائـي يـسـمـح بـانـقـسـام الـخـلايـا لـزيـادة عـددهـا 
داخــل جــهــاز الــحــاضــنــة فــي الــمــخــتــبــر (أي خــارج جــســم 
الإنسان). بعد مرور وقت معين يتم إضافة مواد تساعــــــــــــــــــــــــــد 
عـلـى جـمـع (أو حـصـد) الـخـلايـا الـتـي تـم زراعـتـهـا ومـن ثـم 

صبغها و فحصها تحت المجهر. 
عـنـد صـبـغ الـخـلايـا يـتـم اسـتـخـدام مـادة إنـزيـمـيـة تـؤدي الـى 
تــآكــل جــدار الــكــرومــوســومــات بــطــريــقــة مــعــيــنــة مــمــا يــظــهــر 
خـطـوط بـنـمـط مـعـيـن وثـابـت عـلـى كـل كـرومـوسـوم. بـعـدهـا 
يـقـوم أخـصـائـي الـمـخـتـبـر (الـذي تـم تـدريـبـه عـلـى الـتـعـرف عـلـى 
هــذا الــنــمــط) بــفــحــص عــدد وشــكــل الــكــرومــوســومــات تــحــت 
الـمـجـهـر الـضـوئـي. يـتـم تـصـويـر الـكـرومـوسـومـات و تـرتـيـبـهـا 
بـمـسـاعـدة بـرنـامـج حـاسـوبـي لـلـتـمـكـن مـن تـكـبـيـر و فـحـص كل 

كروموسوم على حدة والتاكد من سلامته.  

إستخداماته:  
يـسـتـخـدم هـذا الـتـحـلـيـل لـعـدة أمـراض تـنـدرج تـحـت نـوعـيـن 

عامين من الأمراض: 

صـــورة 3: الـــنـــمـــط الـــصـــبـــغـــي لـــكـــرومـــوســـومـــات اإلـــنـــســـان. 
https://www.sciencedirect.com/

science/article/pii/B0122270800003748

 Constitutional) 1.تـحـلـيـل الـنـمـط الـصـبـغـي الـبـنـيـوي
Cytogenetic Analysis) لتشخيص الأمراض 
الـكـرومـوسـومـيـة الـتـي تـتـسـبـب بـمـتـلازمـات خـلـقـيـة. وتـعـتـمـد 
نـوع الـعـيـنـة هـنـا عـلـى الـغـرض مـن الـتـحـلـيـل, عـلـى سـبـيـل 
الـمـثـال تـؤخـذ عـيـنـة الـدم مـن الـطـفـل أو الـبـالـغ الـمـراد فـحـصـه 
بـيـنـمـا فـي حـال تـشـخـيـص جـنـيـن يـتـم الـفـحـص عـلـى عـيـنـة مـن 
الـسـائـل الأمـنيـونـي (Amniocentesis, AC) أو عـيـنـة 
 Chorionic  Villus  Sample,) من المشيمة

 .(CVS
 C a n c e r لــلــســرطــان ( الــصــبــغــي  الــنــمــط  2.تــحــلــيــل 
C) لتشخيص نوع  y t o g e n e t i c  A n a l y s i s
السرطان أو حدته أو المساعدة على تحــــــــــــــــــــــــديد ألية العلاج 
الـمـقـدم أو الـتـوقـع بـكـيـفـيـة تـطـور الـمـرض الـخـبـيـث. و تـكـون 
 B o n e الــعــظــمــي ( الــنــخــاع  مــن  عــيــنــة  إمــا  هــنــا  الــعــيــنــة 
اللمفاوي  الجهاز  أو  الدم  سرطان  حال  في   ( M a r r o w
(Leukaemia or Lymphoma), أو خزعة من 

 .(Solid Tumours) الورم في حال الأورام الصلبة
أنواع اعتلالات النمط الصبغي:  

يـوجـد أنـواع مـتـعـددة مـن اعـتـلالات الـنـمـط الـصـبـغـي, لـكـن 
أشهرها هم التالي:  

وجود  عن  عبارة  وهو   :( T r i s o m y الصبغي ( 1.التثلث 
كــرومــوســوم إضــافــي فــي أحــد الأزواج مــمــا يــجــعــل عــدد هــذا 
الـكـرومـوسـوم ثـلاثـة نـسـخ بـدلا مـن نـسـخـتـيـن. أشـهـر هـذا الـنـوع 
مـن الأمـراض هـو مـتـلازمـة داون والـتـي تـكـون بـسـبـب وجـود 

ثلاثة نسخ من كروموسوم رقم 21. 

يـؤدي أي إنـحـراف فـي عـدد أوفـي بـنـيـة هـذه الـكـرومـوسـومـات 

صــورة 4: نــمــط صــبــغــي يــوضــح وجــود نــســخــة ثــالــثــة مــن 
كروموسوم رقم 21 في طفل ذكر. 

https://wellcomecollection.org 
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2.أحـادي الـصـبـغـي (Monosomy): وهـو عـبـارة عـن فـقـد 
كــــرومــــوســــوم مــــن أحــــد الأزواج مــــمــــا يــــجــــعــــل عــــدد هــــذا 
الـكـرومـوسـوم نـسـخـة واحـدة بـدلا مـن نـسـخـتـيـن. أشـهـر هـذا 
الـنـوع مـن الأمـراض هـو مـتـلازمـة تـيـرنـر والـتـي تـكـون بـسـبـب 

وجود نسخة واحدة من X في الإناث بدلا من نسختين. 

3.الـتـبـادل (Translocation): عـبـارة عـن انـكـسـار قـطـع 
مــن الــكــرومــوســومــات ثــم تــبــادل مــواقــعــهــا, وقــد يــكــون هــذا 
الـتـبـادل مـتـوازن (أي جـمـيـع الـقـطـع الـمـكـيـورة تـم تـركـيـبـهـا 
مـجـددا لـكـن فـي غـيـر مـواقـعـهـا) أو غـيـر مـتـوازن (أي تـم فـقـد 
قـطـعـة أو أكـثـر مـن الـقـطـع الـمـكـسـورة). و تـعـتـمـد حـدة أعـراص 
هـذا الـتـغـيـر أو الأعـتـلال الـكـرومـوسـومـي عـلـى حـسـب الـقـطـع 

الني كسرت و مدى غناها بالجينات.  

D): نقصان في جزء (أو أكثر) من  e l e t i o n) 4.الحذف
الكروموسوم. 

صـورة 5: : نـمـط صـبـغـي يـوضـح فـقـدان نـسـخـة واحـدة 
من كروموسوم X في طفلة أنثى. 

https://wellcomecollection.org 

Dupl): زيادة في جزء (أو أكثر) من  icat ion) 5.تكرار
الكروموسوم 

محددات تقنية للتحليل:  
يــعــتــبــر فــحــص تــحــلــيــل الــنــمــط الــصــبــغــي مــن أشــهــر أنــواع 
الــتــحــالــيــل الــتــي تــجــرى لــغــرض تــشــخــيــص الاعــتــلالات 
الــكــرومــوســومــيــة, ســواء فــي الــمــوالــيــد أو الاطــفــال الــذيــن 
يـعـانـون مـن تـشـوهـات ولاديـة أو الـنـاخـر فـي الـنـمـو الـجـسـدي أو 
الــعــقــلــي, أو لــلــبــالــغــيــن الــذيــن قــد يــعــانــون مــن صــعــوبــة فــي 
الإنـجـاب أو تـكـرر الإجـهـاض, أو لـلـتـأكـد مـن جـنـس الـشـخـص 
(ذكـر أو أنـثـى), أو فـي حـالا تـشـخـيـص الـسـرطـانـات. لـكـن ومـثـل 
أي تـقـنـيـة يـوجـد بـعـض الـمـحـددات أو الـتـحـديـات الـتـي قـد 
تـتـسـبـب فـي عـدم مـقـدرة هـذا الـتـحـلـيـل لاكـتـشـاف الإعـتـلال 

الصبغي, على سبيل المثال و ليس الحصر: 
1.صغر حجم التغير بحيث لا يمكن رؤيته بالمجهر. 

2.امتناع الخلايا عن النمو في وسط الزراعة. 
3.وجــــود مــــا يــــســــمــــى بــــالــــفــــســــيــــفــــســــاء الــــجــــيــــنــــيــــة 
M) حيث يكون المرض موجود في بعض  o s a i c i s m)

خلايا الجسم وليس جميعها. 
فـي الـعـدد الـقـادم بـإذن الـلـه سـيـتـم شـرح تـقـنـيـة أخـرى يـمـكـن أن 
تساعد في تخطي بعض التحـــــــــــــــــــــــــــــــديات التي تواجه تحليل 

النمط الصبغي. 

صورة 8: :تكرارف جزء من الكروموسوم. 
https://en.wikipedia.org 

صورة6: التبادل المتزن 
https://www.sciencedirect.com 

صورة 7: حذف جزء من الكروموسوم. 
https://en.wikipedia.org 

٢١



ALETA ANDERSON

w w w . y o u r w e b s i t e . c o m

 Magazines type mass media. The magazine consists of collection of printed
 papers put together. The writings in the magazine are made not by handwriting,

 but by a printing press. There are no standard provisions in the preparation



د.زهير عبدالله رهبيني 
إستشاري طب الأطفال وطب الوراثة

 ان الاهـتـمـام بـالـوراثـة قـد بـدأ مـنـذ مـرحـلـة مـبـكـّرة مـن تـاريـخ 
الــبــشــريـّـة, فــقــد اعــتــرف الإنــســان بــتــأثــيــر الــوراثــة, وطــبــقّ 
مــبــادئــهــا لــتــحــســيــن الــمــحــاصــيــل الــزرّاعــيـّـة, والــحــيــوانــات 
الألـيـفـة; فـعـلـى سـبـيـل الـمـثـال, يـُظـهـر أحـد الألـواح الـبـابـلـيـّة 
الـذي يـعـود تـاريـخـهـا لأكـثـر مـن 6000 عـام شـجـرة الـعـائـلـة 
لـبـعـض الـخـيـول, ويـُشـيـر إلـى بـعـض الـصـّفـات الـتـي يـمـكـن 
تـوارثـهـا, كـمـا تـُظـهـر الـمـنـحـوتـات الـقـديـمـة الـتـّهـجـيـن لأشـجـار 

النخّيل.  
ان أول تـسـجـيـل لـلـنـظـريـات الـمـتـعـلـقـّة بـالـوراثـة كـان فـي زمـن 
قـدمـاء الإغـريـق حـيـث افـتـرض الـعـالـم أبـقـراط ان أعـضـاء 
الابـويـن تـشـكـل بـذورا غـيـر مـرئـيـة تـنـتـقـل عـن طـريـق الـجـمـاع 

  . إلى رحم الأم حيث تعيد تشكيل نفسها لتكوّن طفلاَ
أمــا الــعــالــم أرســطــو فــقــد افــتــرض ان الــدم هــو الــذي يــزوّد 
الـجـسـم بـالـمـواد الـبـنـائـيـّة الـتـي يـتـكـوّن مـنـهـا, وأنـّه الـمـسـؤول 
عـن نـقـل الـصـّفـات الـوراثـيـّة مـن جـيـل لآخـر, فـقـد كـان يـعـتـقـد 
أنّ الـسـّائـل الـمـنـويّ الـذي يـنـتـجـه الـذّكـر هـو دم مـُنـقـّى, وأنّ دم 
الأنـثـى أثـنـاء الـحـيـض مـمـاثـل لـلـسـائـل الـمـنـوي للـذكـر, ومـن 

اتحّادهما في رحم الأم ينشأ الطفّل.  
فـي عـام 300 مـيـلاديـا, رأى كـتـّاب الـطـب الـقـدامـى فـي الـهـنـد 
أن صـفـات الـطـفـل تـتـكـون مـن خـلال اتـحـاد أربـعـة عـنـاصـر 

وهي المواد الإنجابية للأم والحيوانات المنوية للاب  

والـنـظـام الـغـذائـي لـلام والأشـخـاص الـمـرافـقـيـن لـلـروح الـتـي 
تـدخـل فـي الـجـنـيـن هـي الـتـي تـعـطـي لـلـطـفـل خـصـائـصـه 

الوراثية. 
امـا دور الـمـسـلـمـيـن فـي تـطـور الـطـب الـوراثـي فـواضـح لـكـل ذو 

علم. 
الـديـن  ذلـك  ة,  بـالإنـسـانـيَّـ رحـمـة  جـاء  الإسـلام  ان  شـك  ولا   
ـهــم عــلــى  الــذي دفــع أتــبــاعــه إلــى الــســبــق والــريــادة, وحـَـضَّـ
الابـتـكـار والإبـداع فـي شـتـى أنـواع الـمـعـرفـة والـعـلـوم; وهـو مـا 
جـعـل الأمـم الـمـنـصـفـة تـشـهـد بـدورهـم الـحـضـاري فـي مـسـيـرة 

الإنسانية. 
ة وردت فـيـهـمـا إشـارات تـتـوافـق مـع قـواعـد  أن الـقـرآن والـسـّنَّـ
هـذا الـعـلـم, وتـُوَضـّح وجـود آلـيـات وراثـيـة مـخـتـلـفـة وتـطـور 

الجنين في مراحله المختلفة من الحمل. 
ان عــلــمــاء الــحــضــارة الإســلامــيــة هــم أول مــن اســتــخــدم 
مـصـطـلـح (الـقـيـافـة), وتـَحـَدَّثـُوا عـن تـحـسـيـن الـنـسـل والـولـد, 
كـمـا مـارسـوا الانـتـقـاء الـوراثـي عـلـى الـخـيـول الـعـربـيـة, وعـنـوا 
أيـضـًا بـدراسـة الـتـهـجـيـن فـي الـحـيـوان والـطـيـور, كـمـا فـطـنـوا 
إلـى حـكـمـة الـتـشـريـع الإسـلامـي فـي الـتـرغـيـب مـن الـزواج 

بالأغراب وليس بالأقارب. 
ـقـْـنـَـا بــعــض الــشــيء وبــحــثــنــا فــي الــوحــدات  وإذا مــا تـَـعـَـمَّـ
الـوراثـيـة, فـإن عـَالـِمـًا كـابـن الـقـيـّم رحـمـه الـلـه الـمـتـوفَّـى فـي 
الـقـرن الـرابـع عـشـر الـمـيـلادي يـذكـر أن فـي نـطـفـة الـرجـل 
(عـنـاصـر) مـخـتـلـفـة صـغـيـرة جـدًّا مـن أجـزاء الـجـسـم كـلـه, وأن 
فـي بـذرة الأنـثـى مـثـل ذلـك, ويـُعـَلـّق عـلـى ذلـك الـدكـتـور أحـمـد 
فـؤاد بـاشـا فـيـقـول: وهـذا الـكـلام مـن ابـن الـقـيـّم يـُعـَدّ أسـاسـًا 
لـنـشـأة نـظـريـة الـمـوروثـات أو الـجـيـنـات الـتـي قـال بـهـا عـلـمـاء 

الوراثة حديثًا.  

وخرج من تجاربه بوضع قوانين الوراثة. 

تطور الطب الوراثي

٢٣



الطب الوراثي في العصر الحديث: 
لا يــمــكــن الــحــديــث عــن عــلــم الــوراثــة بــدون الــحــديــث عــن 
الـعـالـم الـنـمـسـاوي جـريـجـور مـنـدل والـذي بـدأ تـجـاربـه فـي 
عـام 1856م, وقـد أجـرى تـجـاربـه عـلـى الـفـئـران, ونـحـل الـعـسـل, 
إلا أنـّه قـررّ أنّ نـبـات الـبـازيـلاء هـو الـنـّمـوذج الـمـنـاسـب لإجـراء 
تجاربه. درس مندل سبع صفات وراثيّة في نبات البازيلاء 

وخرج من تجاربه بوضع قوانين الوراثة. 
الـمـثـيـر فـي تـجـارب مـنـدل انـهـا لـم تـلـق اهـتـمـامـا الا بـعـد 
ثــلاثــة قــرون حــيــث قــام مــجــمــوعــة مــن الــعــلــمــاء وبــصــفــة 
مستقلة بإثبات تجاربه ومنهم الهولندي هوغو دي فـريس, 
والألـمـانـي كـارل أريـك كـوريـنـيـس, والـنـمـسـاوي أريـك تـشـشـر 
مـاك. فـي عـام 1869م اسـتـطـاع الـعـالـم الـسـويـسـري فريـدريـك 
مـــن فـــصـــل الـــحـــمـــض الـــنـــووي مـــن الـــصـــديـــد (الـــخـــلايـــا 
الـبـيـضـاء) وأطـلـق عـلـيـه اسـم نـيـوكـلـيـن والـذي سـمـي فـيـمـا 
بـعـد د.ن.أ وتـبـعـه بـعـد ذلـك الـعـالـم كـوسـيـل بـفـصـل الاحـمـاض 

النووية من شريط الحمض النووي. 
اسـتـمـرت الأبـحـاث حـتـى مـنـتـصـف الـقـرن الـتـاسـع عـشـر فـي 
تـوصـيـف الـحـمـض الـنـووي حـتـى اسـتـطـاع الـعـالـمـان جـيـمـس 
واتـسـون وفـرانـسـيـس كـريـك فـي تـحـديـد الـشـكـل الـحـلـزونـي 
لـلـحـمـض الـنـووي عـام 1953م والـتـي تـعـتـبـر نـقـلـة نـوعـيـة فـي 

تاريخ الطب الوراثي. 
معــــــــــــــــــــــــــــــــا  وعملا  السويد  في  وليفان  تيجو  العالمان  التقى   
لــســنــيــن طــويــلــة, ورغــم الــخــلافــات الــتــي تــروى عــن عــلاقــة 
الـعـالـمـيـن الـمـخـضـرمـيـن الا انـهـمـا تـوجـا عـمـلـهـمـا أخـيـرا عـام 
1956 بــتــحــديــد عــدد الــكــرومــوســومــات فــي الانــســان ب 46 

كروموسوما. 
فـي عـام 1977م اكـتـشـفـت طـريـقـة فـحـص تـسـلـسـل الـحـمـض 
الـنـووي بـعـمـل كـل مـن والـتـر جـلـبـرت وفـردريـك سـانـجـر وهـي 
قـفـزة كـبـيـرة تـسـجـل لـهـمـا فـي تـاريـخ عـلـم الـوراثـة وقـد سـمـيـت 
هـذه الـتـقـنـيـة بـطـريـقـة سـنـجـر والـتـي لازالـت تـسـتـعـل الـى 

يومنا هذا في التشخيص والابحاث. 
بـعـد هـذا الاكـتـشـاف تـسـارعـت الـتـقـنـيـة فـي فـحـص الـحـمـض 
الــنــووي بــطــرق أســرع وبــتــشــغــيــل الاي حــتــى بــدأت فــكــرة 
مـشـروع الـجـيـنـوم الـبـشـري عـام 1990م والـذي انـتـهـى بـنـشـره 
عـام 2003 م وقـد سـاهـم هـذا الـمـشـروع فـي فـك تـسـلـسـل الاف 
مـن الـجـيـنـات الـبـشـريـة مـمـا جـعـل الـعـمـلـيـة أرخـص وأسـرع 
بــطــريــقــة مــذهــلــة. وقــد ســاهــم هــذا الاكــتــشــاف فــي وضــع 
بـيـانـات مـن جـمـيـع انـحـاء الـعـالـم مـمـا جـعـلـه أسـاسـا فـي كـثـيـر 
مـن الـمـجـالات الـمـخـتـصـة بـالـوراثـة ومـنـهـا الـتـشـخـصـيـة 

والبحثية والطب الشرعي وغيرها. 
فـنـي فـروع مـخـتـلـفـة مـن الـوراثـة ومـنـهـا الـتـدريـب عـلـى الـوراثـة 
الـسـريـريـة لـلأطـبـاء والـتـدريـب الـمـخـتـبـري لـمـجـمـوعـة مـن 

امـا تـاريـخ الـتـشـخـيـص الـسـريـري والاكـلـيـنـيـكـي والـتـطـور 
الـبـحـثـي فـي الـطـب الـوراثـي فـكـان مـوازيـا لـلـتـطـور الـتـقـنـي 

لتشخيص الامراض الوراثية. 
كـان الـتـدريـب فـي تـخـصـص الـوراثـة يـقـوم عـلـى بـرامـج خـاصـة 
حـتـى تـأسـيـس الـكـلـيـة الـكـنـديـة لـلـوراثـة الـطـبـيـة عـام 1975 م 

وبعدها الكلية الامريكية للوراثة الطبية عام 1991 م  
والـــلـــتـــان تـــشـــرفـــان عـــلـــى تـــدريـــب الأطـــبـــاء والـــبـــاحـــثـــيـــن 

للتخصص  
فـي فـروع مـخـتـلـفـة مـن الـوراثـة ومـنـهـا الـتـدريـب عـلـى الـوراثـة 
الـسـريـريـة لـلأطـبـاء والـتـدريـب الـمـخـتـبـري لـمـجـمـوعـة مـن 
الـتـخـصـصـات الـدقـيـقـة مـثـل الـكـرومـوسـومـات او الـتـشـخـيـص 
الـجـزيـئـي لـلأمـراض, او امـراض الـتـمـثـيـل الـغـذائـي وغـيـرهـا. 
وصــاحــب هــذا الــتــطــور مــؤتــمــرات عــالــمــيــة تــقــام ســنــويــا 
ويـحـضـرهـا أكـثـر مـن عـشـريـن ألـف مـتـخـصـص مـن كـل دول 

العالم. 
ان اول عـــيـــادة لـــلإرشـــاد الـــوراثـــي أســـســـت فـــي أوروبـــا فـــي 
مـسـتـشـفـى اورمـانـد سـتـريـت عـام 1946 م حـيـث تـطـور هـذا 
الــفــرع مــن الــطــب الــوراثــي لــتــأســيــس بــرامــج لــلــتــدريــب 

والزمالة والخدمات الوقائية في كثير من دول العالم. 
ان الــبــاحــث فــي عــلــوم الــوراثــة الــطــبــيــة ســيــجــد مــعــلــومــات 
وقـواعـد بـيـانـات هـائـلـة سـواء عـلـى الـصـعـيـد الـتـشـخـيـصـي او 
البحثي وبرامج تساعد على الوصول الى تشخيــــــــــــــــــــــــــــــــــــص 

المرض الى مراحل لا تصدق من الذكاء الاصطناعي.  
امـا الـتـسـارع فـي وجـود عـلاج لـلأمـراض الـوراثـيـة فـان هـذا 
الــســنــوات هــي شــاهــد عــلــى تــطــور الــطــب الــوراثــي حــيــث ان 
الأبــحــاث تــجــري عــلــى قــدم وســاق فــيــمــا يــعــرف بــالــعــلاج 
الـجـيـنـي والـتـي سـتـكـون بـمـشـيـئـة الـلـه هـي الـعـلاج الـفـعـال 

لكثير من الامراض الوراثية. 

٢٤


