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 عزيـــزي القـــارئ ، عزيزتـــي القارئـــة هاهـــو العـــدد الخامـــس مـــن مجلتكم
 ) مجلـــة وراثيـــات ( يطـــل عليكـــم مـــن جديد يأخـــذ بيدكم لفتـــح المزيد من 

الابـــواب المجهولـــة في عالـــم الوراثة الكبيـــر والمتطور يومـــا بعد يوم. 
قـــد تصعب مفاهيم الوراثـــة في بادئ الامر لكونها شـــيئ يجب تخيله وفهمه 
بطريقة غير حســـية، في نحاول شـــرح المعلومة لتصل لأكبر شريحة 

من المجتمع. 
)نـــادر( هـــي كلمـــة ملازمـــة لـــكل مـــا يرتبـــط بعلـــم الوراثـــة، نـــادرون هـــم 
الأطفـــال الذيـــن يعانـــون مـــن امـــراض وراثيـــة مقارنـــة بامـــراض الأطفـــال 
 العامـــة، وكذلـــك هـــم ) نـــادرون( أصحـــاب التخصـــص في هـــذا المجـــال.

  قد تكون حلقة الوصل بين هذه الأطراف معا لكي ننشر ثقافة الاختلاف 
 التـــي هـــي حكمة إلهية تدعونـــا الى التفكـــر والبحث والاســـتزادة من العلم. 
كمـــا تســـلط الضوء على الابطـــال من أصحاب الهمم ولمـــن يقفوا خلفهم من 
آبـــاء وأمهـــات بذلوا كل ما اســـتطاعوا ورضـــوا بتميزهـــم فأصبحوا مصدر 

للجميع.   الهام 
المعرفـــة   مشـــوار  في  الخامســـة  خطوتهـــا  تخطـــو 

كذلـــك.  والعربيـــة  الســـعودية  الاســـر  لجميـــع  المجتمعيـــة   والمشـــاركة 
نعـــرض المعلومـــة الطبية بشـــكل مبســـط مما يســـهم الى حد كبيـــر من فك 
الغمـــوض وعـــدم الفهـــم الدقيـــق لاســـباب المـــرض الوراثـــي، طـــرق انتقاله 

ووســـائل التشـــخيص والوقاية.  
 ترجـــو لكـــم قراءة ممتعـــة مفيدة في عددها هذا ونســـعد بتواصلكم 
 ومشـــاركتكم عبـــر مواقـــع التواصـــل للجمعيـــة الســـعودية للطـــب الوراثي :

www.ssmg.org.sa :موقع الجمعية
@SSMG_genetic:تويتر وانستقرام

 مقدمة العدد

كل الشكر للراعي لهذا العدد:

د. عزيزة مشيبة
استشارية وراثة اكلينيكية 
نائب رئيس تحرير المجلة
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Achondroplasia

زوج  مــن  واحــده  نســخة  في  جينــي  خلــل  عــن  تنتــج  حالــة  هــي  الودانــة 
غالبيــة  تحــدث  العظــام.  نمــو  في  )FGFR3(المتحكــم  المســمى    الجــن 
جديــدة  ســائدة  تلقائيــة  طفــرة  عــن  منهــا   ٪80 مــن  يقــرب  مــا   الحــالات 
)de novo( غيــر وراثيــة في الحيوانــات المنويــة أو البويضــة لأحــد الوالديــن، وليــس 
بالضــروري أن يعانــي أي منهمــا مــن هــذه الحالــة، أمــا في الحــالات المتبقيــة )%20( 
فتكــون موروثــة مــن أحــد الأبويــن المصــاب بهــذه الحالــة حيــث هنالــك حاجــة إلــى نســخة 
واحــدة معطوبــة فقــط مــن زوج الجــن المتحكــم في المســتقبل )FGFR3( لحــدوث 

الأصابــة وظهــور الأعــراض. 

 الـودانـة

ومــع نمــو الطفــل قــد يصــل إلــى مراحــل نمــو حركيــة 
ــة. متأخــرة عــن الأطفــال الغيــر مصابــن بهــذه الحال

ومــن المهــم ذكــره ان الودانــة لا تؤثــر علــى الــذكاء, 
 131 البالغــن  الذكــور  ارتفــاع  متوســط  ان  كمــا 
البالــغ الإنــاث  ارتفــاع  ومتوســط  ســم   5.6  -+ 
لأرتفــاع  العــام  المتوســط  امــا  ســم.   5.9  -+  124

أقــدام.  4 البالغــن 

الودانــة هــي اضطــراب في نمــو العظــام ينتــج عــن خلــل التنســج العظمــي اثنــاء نمــو الجنــن 
خــال الحمــل، وينتــج عــن طفــرة وراثيــة ســائدة في أحــد الجينــات المهمــة في تطــور نمــو 
العظــام الطويلــة وعظــام الجمجمــة والوجــه أيضًــا. وهــي أحــد الأســباب الأكثــر شــيوعًا 

للقــزم وتعنــي حرفيــاً » لا تصنــع للغضــروف« أو عجــز النمــو الغضــروفي.
 وتكمــن المشــكلة في نقــص في قــدرة المصــاب الدائمــة علــى تحويــل الغضــروف إلــى عظــم 
ــف  ــى توق ــل وحت ــد ولادة الطف ــا بع ــى م ــذي يســتمر ال ــن وال ــر للجن ــن المبك ــاء التكوي أثن
ــك  ــج عــن ذل ــة عشــر ســنه. وينت ــوغ بســن الثامن ــة البل ــي في مرحل النمــو العظمــي الطول

قصــر القامــة مــع أطــراف قصيــرة علــى نحــو غيــر متناســب.

ماهي الودانة أو الـ Achondroplasia؟

ماهي الأسباب التي تؤدي إلى الأصابة بالودانة؟
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يمكن تشخيص الودانة من مظهر الطفل:
 Disproportionate short( متناســق  الغيــر  القامــة  •قصــر 
stature(  حيــث تكــون الأطــراف قصيــرة مقارنــة بطــول الجــذع 
الطبيعــي بشــكل غيــر متناســب. وتكــون الأجــزاء الأقــرب الــى الجــذع 

 .)Rhizomelia( اقصــر مــن غيرهــا
•رأس كبير وجبهة بارزة

•قلة بروز عظام الوجنتين وتأخر نمو منتصف الوجه 
•ضيق الصدر مع بروز منطقة البطن

• السمنة
.)Lumbar lordosis ( حداب صدري وقعس قطني•

ماهي اعراض الودانة؟

•التهابات الأذن الوسطى
ــع  ــك فاصــل ملحــوظ بــن إصب ــرة ويكــون هنال ــع قصي •أصاب
تــراي  الخــاتم والأصبــع الأوســط لليــد ويطلــق عليهــا »يــد 

دنــت«.
•اختــال في مرونــة بعــض المفاصــل، فقــد تمتد بعــض المفاصل 
إلــى مــا بعــد نقــاط التوقــف المعتــادة، بينمــا تكــون محــدودة في 

البعــض الأخــر مثــل مفصلــي الكــوع.
ــي في الجــزء  ــر طبيع ــاء غي ــن انحن ــال م ــي بعــض الأطف •يعان

ــري ــود الفق ــن العم الســفلي م
•ارتخاء العضلات.
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يعيشــوا  أن  بالودانــة  للمصابــن  يمكــن 
حيــاة طبيعيــة وكاملــة، ولكــن نظــرًا لتعــدد 
فيحتــاج  بحالتهــم،  المتعلقــة  المضاعفــات 
المريــض رعايــة خاصــة مــن الوالديــن وكذلك 
التخصصــات  مختلــف  في  أطبــاء  فريــق 
الطبيــة حســب مــا تســتدعيه الحالــة وعمــل 
فحوصــات الضروريــة لهــم. كمــا ســيحتاج 
الأطفــال المصابــون بهــذه الحالــة إلــى أخــذ 
بالطــول  الخاصــة  الجســدية  القياســات 
وغيــره  الــرأس  ومحيــط  الجســم  ووزن 

نموهــم. لمراقبــة  بانتظــام 

التوصيات:
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بعض الأفكار لتحسين نمط حياة حالات الودانة:

فيمــا يلــي بعــض الاقتراحــات والأفــكار الخاصــة بالتعديــات المختلفــة للمنــزل 
والمدرســة المصممــة وفقــا لاحتياجاتهــم. أمــل أن تجعــل هــذه الاقتراحــات منزلكــم 

أكثــر راحــة واســتقلالية لمرضــى الودانــة
 

اعداد الدكتورة: مها عبد المجيد فادن
استشارية أطفال ووراثة وامراض خلل التنسج العظمي

قسم الوراثة- مدينة الملك سعود الطبية
أستاذ مساعد- كلية الطب- جامعة الفيصل-الرياض

عضو اللجنة الاستراتيجية الوطنية للأمراض الوراثية، المجلس الصحي السعودي

1-المقاعــد ذات الخطــوة الواحــدة والخطوتــن )كرســي متــدرج( لا بــد منــه في كل منــزل. 
ــاج كل  ــوزن، يحت ــف ال ــب أو البلاســتيك الخفي ــن الخشــب الصل ــت مصنوعــة م ســواء كان

منــزل إلــى كرســي متــدرج. 
2-استخدام مقاعد مناسبة بالمدرسة ذات وضيعة مريحة للظهر والأرجل

3-وضع مفتاح إضاءة على مستوى منخفض لتسهيل قابلية الوصول. 
4-خفض قضبان خزانة الملابس لتسهيل تعليق الملابس في الخزانة.

5-تركيــب مقابــض أبــواب علــى شــكل ذراع )مقبــض بــاب علــى شــكل ذراع( في كل مــن 
الأبــواب الداخليــة والخارجيــة.

6-خفض تعليقات الملابس والمناشف بالغرفة وبدورات المياه.
7-محول القيادة في السيارة للكبار.



د. سهى طاشكندي

من مختبرات
علم الوراثة



9

 )Chromosome Microarray Analysis, CMA( سلسلة التقنيات المخبرية: تحليل المصفوفة الوراثية
تحدثنــا في الأعــداد الســابقة عــن ماهيــة الكروموســومات، وتطرقنــا بشــكل عــام عــن طــرق فحصهــا للأغــراض الطبيــة )في العــدد الأول(، 
وشــرحنا بتوســع عــن آليــة تحليــل النمــط الصبغــي Karyotype Analysis )في العــدد الثانــي(، وتحليــل التهجــن المشــع في موقــع محــدد 
Fluorescence in situ Hybridisation )في العــدد الثالــث(، وعرضنــا أنــواع الاعتــالات التــي قــد تطــرأ عليهــا مــن ناحيــة العــدد 

أو الشــكل.
 وفي هــذا العــدد ســنتطرق عــن أحــدث تقنيــة مســتخدمة حاليــا لتحليــل للكروموســومات في المختبــرات الطبيــة وهــو اختبــار تحليــل المصفوفــة 

,Chromosome Microarray Analysis .الوراثية
تعريفه: 

المصفوفــة الدقيقــة للكروموســوم )CMA(؛ تعُــرف أيضًــا بالمصفوفــة الدقيقــة للكروموســومات النمــط النــووي الجزيئــي( وهــي تقنيــة 
تشــخيصية دقيقــة تسُــتخدم لتحديــد الأســباب الجينيــة للأمــراض ومشــاكل النمــو. يتــم اســتخدامه للكشــف عــن جينــات متعــددة في آن واحــد. 
 Copy Number( ــرات عــدد النســخ ــووي )DNA(، ويســمى باســم متغي ــادة او النقصــان في الحمــض الن ــد الزي ــن لـــ CMA تحدي يمك

)Variants, CNV
والتغيــر في عــدد النســخ )CNVs( ينتــج عنــه امــا إعاقــات أو ظــروف معينــة او اختلافــات بشــرية طبيعيــة. وهنــاك تغيــرات يكــون تأثيرهــا 

الســريري غيــر معــروف أو غيــر مؤكــد. 

https://www.google.com/url?sa=i&url=https3%A2%F2%Fwww.genome.
gov2%Fgenetics-glossary2%FMicroarray-Technology&psig=AOvVaw0W1kb
E96bqM8ztHaHFBkQk&ust=1672388287441000&source=images&cd=vfe&

ved=2ahUKEwjNlNX_sZ78AhXPmicCHeS5CCoQr4kDegUIARCMAg 

:Figure 1رسم توضيحي لأحد أنواع الشرائح المستخدمة في تقنية المصفوفة الوراثية 

من مختـبر علم الوراثة

آلية التحليل: 
ــووي  ــى اســتخلاص الحمــض الن ــة عل ــة المصفوفــة الوراثي تعتمــد تقني
الســابقين  العدديــن  في  المذكــورة  التقنيتــن  بعكــس  وذلــك   DNA
)Karyotype & FISH( واللتــان تعتمــدان علــى زراعــة الخلايــا. 
منهــا،  النــووي  الحمــض  اســتخلاص  ليتــم  المريــض  عينــة  تســحب 
ــة لربطــه  ــووي بخطــوات مخبري ــم معالجــة الحمــض الن ــك يت ــد ذل بع
بجزيئــات فلوريــة مشــعة، ثــم يتــم بعــد ذلــك تهجــن الحمــض النــووي 
ــووي  ــة مــن الحمــض الن ــات مرجعي ــى جزيئ ــوي عل ــى شــريحة تحت عل
البشــري الطبيعــي )Figure1(في مواقــع محــددة ســابقا مــن قبــل 

مصنعــي الشــريحة. 

الشــرائح  بفحــص  المختبــر  أخصائــي  يقــوم  ذلــك  بعــد 
باســتخدام ماســح ليــز )Laser scanner(. يســجل 
ماســح الليــزر درجــة الضــوء المشــع بالاســتعانة ببرنامــج 
حاســوبي لتحديــد عــدد النســخ لــكل جــن مهجــن علــى 
الشــريحة وموائمتهــا مــع موقعهــا علــى الكروموســومات 

 .)Figure2(
h t tps : / /www.goog le . com/u r l ?sa= i&u r l=h t t ps3 %A2 %F2 %Fwww. resea rchga te .
net2%Ffigure2%FSingle-Nucleotide-Polymorphism-SNP-arrays_fig272644911_1&psig=AOvVa
w1hVRzKSZW1zryaUhuKaVns&ust=1672388853019000&source=images&cd=vfe&ved=2ahUK

Ewjzoq2NtJ78AhXZgScCHbILDk0Qr4kDegUIARDcAQ 

رســم توضيحــي لكيفيــة تحويــل البرنامــج الحاســوبي للمعلومــات المنســوخة مــن 
ماســح الليــزر لتحديــد موقعهــا علــى خارطــة الصبغيــات 

Figure 2:
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لتحليل المصفوفة الوراثية أنواع واستخدامات متعددة منها طبية وأخرى بحثية موضحة في الجدول التالي:

التطبيقالاستخدامالنوع

مصفوفة الحمض النووي
DNA Microarray  

و  العــددي  توازنهــا  مــن  والتأكــد  الوراثيــة  المــادة  لتحليــل 
الابويــن. ناحيــة  مــن  لهــا  الجينيــة  المرجعيــة 

طبي بحثي

مصفوفة البروتين )تعبير الحمض 
النووي(

Expression Array

قيــاس و تحديــد أو توضيــح التعبيــر الجينــي عــن طريــق 
تحليــل البروتــن النــاتج مــن تعبيــر الجــن.

طبي بحثي

Cell Array طبي بحثيلتحليل استجابة الخلايا.مصفوفة الخلايا

Tissue Array نفــس مصفوفة الأنسجة مــن مريــض في  النســيجي لأكثــر  التكويــن  لتحليــل 
الأورام. في  متعــددة  اســتخدامات  ولــه  الوقــت 

طبي بحثي

مصفوفة الأجسام المضادة
Antibody array 

طبي بحثيلتحليل الاستجابة المناعية للجسم.

استخداماته وأنواعه: 

تعتبــر المصفوفــة الوراثيــة )الحمــض النــووي( 
هــي أكثــر نــوع دارج في الاســتخدامات الطبيــة 
الخلويــة  الوراثــة  تخصــص  في  والبحثيــة 
لاكتشــاف التغيــرات العدديــة علــى مســتوى 
الجينــوم لكــن بدقــة أعلــى مــن تحليــل النمــط 
الصبغي )Karyotype testing( وأشــمل 
الموقــع  في  الفلــوري  التهجــن  تحليــل  مــن 
ــا في الاســتخدامات مصفوفــة  )FISH(، تليه

البروتــن. 
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ــم الكشــف  ــي يت ــالات والت ــن الاعت ــددة م ــواع متع يوجــد أن
عنهــا بواســطة تحليــل النمــط الصبغــي، أشــهرها: 

الصبغــي  التثلــث   )1( مثــل  العدديــة  1.التغيــرات 
)Trisomy( أو أحــادي الصبغــي )Monosomy( علــى 

منــه. جــزء  أو  الكامــل  الكروموســوم  مســتوى 
)Duplication( أو تكرار )Deletion( 2.الحذف

 Uniparental disomic الوالديــن  أحــادي  3.خلــل 
لأي  منــع  جــزء  أو  الجــن  مرجعيــة  تحديــد  أو   )(UPD

الوالديــن.

د. سهى طاشكندي
استشارية إكلينيكية في الوراثة الخلوية 

رئيسة مختبر الوراثة الخلوية
مدينة الملك فهد الطبية

 Chromosome( الوراثيــة  المصفوفــة  فحــص  يعتبــر 
الأولــي  الفحــص   Microarray Analysis, CMA
للكشــف عــن الاعتــالات الكروموســومين، المرتبطــة بتأخــر 
النمــو العقلــي والجســدي في الأطفــال ذي الأســباب غيــر 
الواضحــة أو لعــدم ربطهــا بمــرض أحــادي الجــن وتســتخدم 
أيضــا في حــال وجــود علامــات بعد الــولادة )تخلقية( خارجة 
عــن النمــط الطبيعــي. ومــن اســتخداماته الهامــة والتــي 
درجــت مؤخــرا أيضــا في حــالات تشــخيص الســرطانات 
الصلبــة و/أو الدمويــة لصعوبــة نمــو هــذا النــوع مــن العينــات 

في المزرعــة النســيجية.
 مــع ذلــك ومثــل أي تقنيــة يوجــد بهــا بعــض الســلبيات فعلــى 

ســبيل المثــال لا الحصــر:
1.تكشــف هــذه التقنيــة المتغيــرات وراثيــة المختصــة بعــدد 
النســخ أي أنهــا تكشــف الزيــادة أو/والنقصــان فقــط لكنهــا 
لا تســتطيع الكشــف عــن حــالات التغيــرات الوراثيــة المتوازنــة 
 Translocation, Inversion, balanced(

.).insertion, etc
2.علــى الرغــم مــن الدقــة العاليــة لهــذه التقنيــة فإنــه لا 
يمكنهــا أن تكشــف عــن الامــراض الوراثيــة أحاديــة الجــن.

في الأعــداد القادمــة بــإذن الله ســيتم شــرح تقنيــات جديــدة 
في الكشــف عــن الأمــراض الوراثية وشــرح بعــض الاعتلالات 

الصبغيــة وطريقــة انتقالهــا للأجيــال القادمــة.

المصفوفــة محددات تقنية للتحليل:  لتحليــل  يمكــن  التــي  اعتــالات  أنــواع 
عنهــا:  الكشــف  الوراثيــة 
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اعداد : منيرة الشهري
  مستشارة أمراض وراثية



مسك الختام
الحياة العلمية مع الطب الوراثي

أ.د / زهير عبداالله رهبيني
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مــن  يعتبــر  الطبيــة  الوراثــة  تخصــص  ان 
ــم الطــب، وأيضــا  ــدة في عال التخصصــات الجدي
يعتبــر مــن العلــوم ســريعة التطــور والتجديــد فــا 
تأتي ســنة الا كميات البحوث ســواء على مســتوى 
او  واكتشــافاتها  المورثــات  او  ووظائفهــا  الخليــة 
توصيــف امــراض وراثيــة جديــدة الا وتجــد مــا 

يذهــل العقــول.
رحــم  مــن  ولــد  الوراثــي  الطــب  تخصــص  ان 
ــم تفــرع هــذا التخصــص  ــداء ث طــب الأطفــال ابت
ــي  ــل الطــب الوراث ليشــمل تخصصــات دقيقــة مث
الاكلينيكــي والــذي يركــز علــى المريــض مــن ناحيــة 
ــم الوراثيــات  ــة ، وعل التشــخيص والعــاج والوقاي
بالأمــراض  يهتــم  مــا  وهــو  الســريرية  الخلويــة 
الصبغيــة وتشــخيصها ،  وعلــم الوراثــة الجزيئيــة 
المورثــة  وحيــدة  بالأمــراض  يعتنــي  الــذي  وهــو 
واكتشــافات مورثــات وطفــرات جديــدة ، وعلــم 
علــى  يركــز  الــذي  وهــو  البيوكيميائيــة  الوراثــة 
ــاك  ــي ، وهن ــل الغذائ الانزيمــات وامــراض التمثي
تخصصــات لهــا علاقــة بالإرشــاد الوراثــي وأخرى 
بالوراثــة الســكانية والتــي تركــز علــى دراســات 
هجــرة الشــعوب واصولهــم العرقيــة عــن طريــق 
ــة  ــات، وتخصــص المعلومــات الحيوي دراســة المورث
البيانــات  علــى  تعتمــد  والتــي  الوراثــي  للطــب 
والتقنيــات المعلوماتيــة لتحديــد الأســباب الوراثيــة 
مــن  وغيرهــا  للأمــراض  الجينيــة  والطفــرات 
التخصصــات التــي يطــول الحديــث عــن ذكرهــا.

ان استشــاري طــب الوراثــة وحتــى يكــون متميــزا 
لابــد لــه ان يكــون علــى معرفــة بالطــب العــام حتــى 
يســتطيع ان يشــخص امــراض الوراثــة مــن ضمــن 
مــن  يتمكــن  حتــي  الاكلينيكيــة  العلامــات  الاف 
التشــخيص ، كمــا انــه لابــد ان يكــون علــى معرفــة 
المختبريــة  خصوصــا  المختلفــة  الوراثــة  بفــروع 

ــى يســتطيع التأكــد مــن تشــخيص المــرض . حت
ــوم  ــد ان يكــون ملمــا بالعل كمــا ان المتخصــص لاب

حتــى  المختلفــة  التواصــل  وفنــون  الإنســانية 
يســتطيع ان يتعامــل مــع المرضــى ذوي الامــراض 
المزمنــة والذيــن يحتاجــون الــى تدخــات كثيــرة 
ــل طــب الاعصــاب  ــع التخصصــات الاخــرى مث م
وطــب الجهــاز الهضمــي والكبــد وطــب العظــام 
وطــب العيــون وغيرهــا مــن التخصصــات الطبيــة 
للتعامــل مــع المريــض وحاجاتــه الصحيــة المختلفة.
الوراثــي  الطــب  مجــال  في  التدريــب  ويشــمل 
الأطبــاء وعلمــاء الاحيــاء لخدمــة المريــض مــن 
البدايــة الــى النهايــة ومــن العيــادة الــى المختبــر 

والبحــث. للتشــخيص 
الولايــات  في  الوراثــي  الطــب  في  التدريــب  ان 
المتحــدة الامريكيــة يعطــي الزمالــة في هــذا المجــال 
بعــد التخصــص العــام في الأطفــال او طب الباطنة 
او طــب النســاء والــولادة او طــب علــم الامــراض، 
ويقضــي المتــدرب مــن ســنتين الــى ثلاثــة في أي 
تخصــص دقيــق مــن علــم الوراثــة لينتهــي باختبــار 
الوراثــة  علــوم  شــاملا  مســتويات  عــدة  علــى 
الدقيــق  التخصــص  وأخــرى حســب  الأساســية 
في الوراثــة. واذكــر أنــى عدمــا كنــت متدربــا في 
جامعــة ييــل لــم ينجــح الا ثلاثــة أطبــاء ومنهــم 
كاتــب هــذا الكتــاب مــن ضمــن ســبعة أطبــاء كانــوا 
ــة النجــاح  ضمــن التدريــب ممــا يــدل علــى صعوب

ــة. ــن اول محاول ــه م في
واختلافاتهــا  الوراثيــة  الامــراض  طبيعــة  ان 
مــن مجتمــع لأخــر ومــن عائلــة لأخــرى يجعــل 
المتخصــص متابعــا جيــدا لــكل معلومــة جديــدة 
تفيــد المريــض ســواء علــى مســتوى الأبحــاث ومــا 
ينشــر مــن مســتجدات علــى مســتوى التشــخيص 
والعــاج والوقايــة، فمجــرد ان تنتهــي مــن رؤيــة 
وضــع  وقــد  الا  العيــادة  في  وعائلتــه  مريــض 
المســتجدة  المعلومــات  خطــة لجمــع  المتخصــص 
لهــذا المريــض وذلــك لغــرض التواصــل مــع المريض 
وترتيــب  معلومــات  مــن  يحتاجــه  بمــا  وافادتــه 

الخطــة التشــخصية والعلاجيــة للمريــض واحالــة 
العائلــة لقســم الارشــاد الوراثــي لمســاعدة العائلــة 

في الوقايــة وعــدم تكــرار المــرض مســتقبلا.
وممــا يزيــد الامــر صعوبــة في هــذا التخصــص ان 
كثيــر مــن الامــراض لا تــزال مجهولــة مــن ناحيــة 
الوصــول الــى تشــخيص مختبــري، فعلــى ســبيل 
الطفــل  قــدرات  تأخــر  الحصــر  وليــس  المثــال 
التواصــل  او  النطــق  في  التأخــر  او  الحركيــة 
الاجتماعــي عــن عمــره حيــث لا يمكــن تشــخيص 
الســبب في الغالــب لأكثــر مــن 50% مــن الحــالات 
الاخــر  النصــف  ويبقــى  العالــم  مســتوى  علــى 
مجهــول الســبب ولا يمكــن تشــخيصه بالرغــم مــن 
التطــور الســريع في مجــال الوراثــة. ولهــذا الامــر 
يبقــى التحــدي كبيــرا امــام المختــص والصبــر مــع 
للتوصــل  بــل ســنوات  وعائلتــه شــهورا  المريــض 
لتشــخيص الحالــة احيانــا. وهــذا يقتضــي مــن 
مســتجد  لــكل  يومــي  بشــكل  البحــث  المختــص 
المريــض  مــع  التعامــل  منــه  ويقتضــي  علمــي 
هــذه  طبيعــة  بســبب  وتحمــل  بصبــر  وعائلتــه 
الامــراض المزمنــة وأيضــا يقتضــي منــه التواصــل 
مــع الخبــراء علــى المســتوى المحلــي والإقليمــي 
ــة واحــدة  والعالمــي لمســاعدة مريــض واحــد وعائل
فمــا بالــك بعشــرات بــل مئــات الحــالات التــي 

تكــون بنفــس الجهــد والوقــت.
ان طبيعــة هــذه الامــراض جعلت كثيــر من الاطباء 
والولايــات  أوروبــا  في  والباحثــن  والمختصــن 
المتحــدة الامريكيــة وكنــدا يركــزون علــى امــراض 
وراثيــة محــددة وأحيانــا علــى مــرض واحــد، فتجد 
مختصــا واحــدا أصبــح مرجعــا عالميــا في مــرض 
واحــد مــن ناحيــة عــدد المرضــى الذيــن يتابعوهــم 
وهــم يحملــون نفــس التشــخيص وكميــة الأبحــاث 
والنشــرات العلميــة التــي صــدرت منــه ومــن مركزه 
عــن المــرض المحــدد، وأيضــا عــدد المتدربــن مــن 
الأطبــاء والباحثــن الذيــن يتدربــون تحــت مركــزه 

الحياة العلمية مع الطب الوراثي
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وتحــت اشــرافه. لذلــك أصبحــت هــذه المراكــز مرجعــا عالميــا للتواصــل معهــم 
عــن طريــق البريــد الالكترونــي او الموقــع الإلكترونــي او الالتقــاء بهــم في 
المؤتمــرات العالميــة بســبب مريــض في عيادتــك ويحتــاج ســؤال اهــل الخبــرة. 
ولا شــك ان التخصــص والتركيــز هــو ممــا ميــز الغــرب في التقــدم والابــداع 
في هــذه المجــالات واتــي أتمنــى ان يكــون هــذا التوجــه يقتــدى بــه في العالــم 

العربــي والإســامي.
قلــة  بســبب  محــدودا  يبقــى  الوراثــي  الطــب  فــان  أخــرى  ناحيــة  ومــن 
المتخصصــن مــن أطبــاء وفنــي مختبــرات ومرشــدين وراثيــن واخصائــي 
تغذيــة لأمــراض التمثيــل الغذائــي في المملكــة بــل وكل العالــم الاســامي حيــث 
انــه يحتــاج وكمــا ذكــرت ســابقا الــى طبيعــة معينــة مــن النــاس والذيــن لهــم 

ــه. ــض وعائلت ــع المري ــر م ــى البحــث المســتمر والصب ــر عل صب
 ان نــدرة هــذه الامــراض وجهلهــا مــن غيــر المختصــن جعلــت الاحــالات 
والاستشــارات لــذوي التخصــص كثيــرة ويوميــة خصوصــا مــع وجــود وســائل 
التواصــل الســريعة وجعلــت الحمــل ثقيــا لأهــل التخصــص وكل مــا زاد 

العمــر وزادت الخبــرة زادت المســئولية. 
وبســبب الاكتشــافات الســريعة لهــذا العلــم جعلــت الاكاديميــات والجمعيــات 
المختصــة تقيــم المؤتمــرات الســنوية لجمــع الخبــراء مــن انحــاء العالــم لطــرح 
ــم مؤتمــرا ســنويا في  ــي تقيي ــة للطــب الوراث ــة الامريكي ــد، فالجمعي كل جدي
الولايــات المتحــدة الامريكيــة او كنــدا حيــث يحضــره الاف الأطبــاء والباحثــن 
مــن شــتى انحــاء العالــم ، وجمعيــة امــراض التمثيــل الغذائــي الامريكيــة تقيــم 
ــا فالجمعيــة الاوربيــة للوراثــة البشــرية  مؤتمــرا ســنويا اخــر ، امــا في اوروب
تقييــم مؤتمــرا ســنويا في احــد مــدن الاتحــاد الأوربــي ، وهنــاك مؤتمــر اخــر 
لأمــراض التمثيــل الغذائــي في اوروبــا يجمــع المختصــن في امــراض الايــض .

ــة  ــوم الدقيقــة في الوراث ــة متخصصــة في العل ــات عالمي ــاك جمعي وأيضــا هن
مثــل الجمعيــة العالميــة للفحــص المبكــر للمواليــد او جمعيــات متخصصــة في 

امــراض وراثيــة محــددة، وكلهــا تعقــد مؤتمــرات دوريــة.

ــم فحــدث ولا  ــى مســتوى العال ــة وورش العمــل عل ــدورات العلمي امــا عــن ال
حــرج مــن ناحيــة التنــوع والتخصــص والتركيــز علــى الجوانــب التدريبيــة 

فيهــا.
لاشــك ان حضــور هــذه النشــاطات العلميــة قــد جعلــت المختــص يبحــث عــن 
كل جديــد يتــم طرحــه مــن خــال النــدوات والمحاضــرات بالإضافــة الــى 
الاجتماعــات والالتقــاء بعشــرات العلمــاء بصفــة شــخصية كل في تخصصــه 
الدقيــق لمناقشــة بعــض حــالات المرضــى التــي كانــت هنــاك صعوبــات في 

التشــخيص او العــاج او الأبحــاث.
ومــن هــذا المنطلــق كانــت فكــرة انشــاء الجمعيــة الســعودية للطــب الوراثــي 
والتــي كان احــد أهدافهــا هــو اجتمــاع المتخصصــن في المملكــة لمناقشــة كل 

جديــد وطــرح الأبحــاث المحليــة لدفــع عجلــة العلــم في هــذا المجــال.

 أد . زهير عبدالله رهبيني
 استشاري أمراض الأطفال 

وأمراض الوراثة
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انجازات الجمعية لعام2022

الاعمال تم نشرها في حساب الجمعية :

 www.ssmg.org.sa الموقع الالكتروني للجمعية 
 SSMG_genetic@:تويتر وانستقرام 

2. اصدارات المجلة :1. منشورات توعوية:
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3. فيديوهات تثقيفية:

4. حملات توعوية

الفحص الوراثي أثناء الحمل الأمراض الوراثية المتنحية
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أصداء  العدد السابق
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