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الحمـــد لله والصلاة والســـام على رســـول الله ســـيدنا محمد صلى الله 
عليـــه وســـلم على آله وصحبـــه أجمعين.

أما بعد، 
أعزاءنـــا القـــراء اهلا وســـهلا مجددا بكـــم في العدد الســـادس من مجلة 
وراثيـــات. في هذا العدد ســـنتحدث عن مواضيع عـــدة تتعلق بمفهوم مهم 

جـــدا وقاعدة أساســـية يرتكز عليهـــا الطب الوراثي ألا وهـــي: الوقاية.
الوقايـــة والتـــي هي أحد اهم الاهـــداف التي وضعتها حكومتنا الرشـــيدة 
ضمـــن أهـــداف رؤيـــة ٢٠٣٠ ممثلـــة في برنامـــج تحـــول القطـــاع الصحي 
والـــذي يضـــع الوقايـــة مـــن الأمـــراض أحـــد ركائـــزه الأساســـية. ثـــم إن 
المتفكـــر في الموضـــوع لا يخفـــى عليه جـــذور هذا المبـــدأ المتأصلة في ديننا 
الاســـامي الحنيـــف حيث أمرنـــا بأخـــذ الاحتياطات اللازمـــة قبل وقوع 
المـــرض واتخـــاذ الأســـباب الواقية منـــه، قال تعالـــى: »ولا تلقـــوا بأيديكم 

وأحســـنوا« التهلكة  إلى 
 )وراثيات( ستشـــرح بشـــكل تفصيلي طرق الوقاية من الأمراض الوراثية 
كفحص الســـائل الامنيوســـي وفحـــص الأجنة ماقبل الغـــرس وغيرها من 
الاختبـــارات الحديثـــة والتـــي تجعلنـــا أكثـــر تفـــاؤلا وتطلعا لتطـــور العلم 

الوراثي الســـريع والواعد. 
) وراثيات( أيضا تواصل سلســـلة الشـــروحات العلميـــة للتقنيات الدقيقة 

في المختبر بشـــكل بسيط وجميل. 
وفي الختـــام )وراثيات( تســـتنير بكلمات أهل الخبرة ممن عاصروا نشـــأة 
الطـــب الوراثـــي وشـــهدوا تطوره عبـــر الأيـــام ســـائلين الله ان يجزل لهم 

المثوبة.  ولكم 

أعزاءنـــا ندعوكـــم لمســـاعدتنا في نشـــر الثقافـــة عـــن الأمـــراض الوراثية 
بمشـــاركة هـــذا العـــدد وما ســـبقه من الأعـــداد وكما نرحب بمشـــاركتكم 
https://ssmg.org.sa :وملاحظاتكـــم عبر وســـائل التواصل معنـــا

@SSMG_genetic :تويتر وانستقرام 

 مقدمة العدد

كل الشكر للراعي لهذا العدد:
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استشارية وراثة اكلينيكية 
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الامراض النادرة والاكثر ندرة

مع الجهود المبذولة لتقديم الرعاية الصحية والعلاجية الا ان 
انتشار زواج الاقارب في المملكة  يعد عاملا يساهم بانتشار 

المتغيرات الوراثية الجسمانية منها. 
ــا وكان  ــر معلوم ــه في حــال كان المتغي ــا ممكن ــة منه ــا ان الوقاي كم
ــي هــذه المتغيــرات  هنــاك تقبــل مــن الأســرة لعمــل فحــص لحامل
لتفــادي توريثهــا او الارتبــاط بشــريك قــد يحمــل نفــس المتغيــر 

الممــرض ويــؤدي الــي ظهــور حــالات جديــدة في العائلــة. 
مــن هــذه الامــراض مــا يســبب تشــوهات خلقيــة وبعضهــا يرتبــط 
بأمــراض التمثيــل الغذائــي و اضطرابــات النمــو ومنهــا مــا يؤثــر 
علــى القــدرات العصبيــة العضليــة مثــل الحثــل العصبــي العضلــي 

وغيرهــا كثيــر.

تشكل الأمراض النادرة عائقًا على المصاب بها بحيث تؤثر على 
حياته الطبيعية وعلى أن يكون عضوًا فعالاً في المجتمع , ويمتد 

هذا التأثير على اسرته عاطفيا والتي غالبًا ما تثُقل بالأعباء 
المالية و الاجتماعية  لتوفير رعاية طويلة الأمد للشخص 

المصاب فيها خصوصًا أن ما يقارب 60 % منها يظهر في سن 
مبكرة عدا عن ذلك فإنها تكلف الدول مبالغ طائلة للعلاج 
والرعاية الصحية لمن هم مصابين فيها. وقد بذلت المملكة 

جهود عظيمة في الوقاية من الأكثر شيوعا منها كأمراض الدم 
والامراض الاستقلابية سواء عن طريق برنامج فحص ماقبل 

الزواج او برنامج حديثي الولادة. وعملت هذه البرامج على 
مدى سنوات لتقليل عدد الحالات المصابة بإبلاغ الابوين قبل 

الزواج في حال حملهما لمتغيرات مرضية تتسبب في حدوث 
مرض الثلاسيميا او الأنيميا المنجلية. ومن خلال فحص حديثي 
الولادة وفرت الحكومة الرصد العاجل للحالات وتسريع التدخل 
العلاجي السريع للمصابين بها. الا ان الامراض الوراثية النادرة 

والاكثر ندرة تتعدى الامراض الاستقلابية وامراض الدم الي 
اطياف اخرى كثيرة.  ويكمن السؤال الجوهري هل يمكن تفادي 
تلك الامراض؟ وهل يمكننا الوقاية منها ؟ في حين يصاب واحد 
من بين الفي شخص بأحد هذه الامراض والتي يبلغ عددها ما 

يقارب 8120 مرض وراثي نادر و 80% من هذه الامراض ترتبط 
بقاعدة جينية معروفه لدى الاطباء. 
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ويمكــن تقليــل الحــالات لمثــل هــذه الامــراض النــادرة بالوقايــة بالمســح الجينــي لأفــراد الأســرة والبحــث عــن المتغيــر في باقــي افــراد الأســرة 
فغالبــا مــا يــورث بطريقــة الوراثــة الجســمانية بحيــث يحمــل كلا الابويــن نســخه مــن المتغيــر الممــرض ممــا يســاهم بظهــور المــرض لــدي 
25% مــن الابنــاء ويكــون 50% منهــم حامــا للمــرض و 25% ســليم لا يحمــل اي متغيــر.  فيمكــن مــن خــال فحــص افــراد الاســره الاخريــن 
الحاملــن للمتغيــرات و توفيــر الاستشــارات الوراثيــة لهــم قبــل الــزواج والتأكــد ان الشــريك لا يحمــل نفــس المتغيــر الممــرض لتفــادي حــالات 
مســتقبليه. كمــا يمكــن توفيــر تحليــل الفحــص الجينــي للنطــف قبــل الــزرع لتفــادي انجــاب ابنــاء مرضــى او حتــى حاملــن للمتغيــر الممــرض. 
امــا في حالــة المتغيــرات الســائده فيمكــن ايضــا اختيــار النطــف الســليمة لتشــخص المريــض لتفــادي انجــاب ابنــاء مصابــن بنفــس الحالــة 
ــب الافصــاح لكــي لا يتعرضــوا  ــا تتجن ــل غالب ــن. الا ان الإشــكالية تكمــن بالإفصــاح عــن هــذه الامــراض ف العوائ ــة لاحــد الابوي المرضي
للوصمــة التــي قــد تؤثــر علــى زواج ابنائهــم مســتقبلا. الا ان بعــض الاهالــي لديهــم مــن الوعــي والتقبــل للحالــة المرضيــة ومحاولــة تجنــب 
تكرارهــا بالأســرة مــا يجعلهــم منفتحــن ومتقبلــن للفحوصــات الوقائيــة والتــي اولا واخيــرا تصــب في مصلحــة الاجيــال القادمة وســامتهم.

د. مريم العيسي
أستاذ مساعد وراثة جزيئية

معلوماتية وراثية و هندسة جينية

واحــد هــذه الامــراض علــى ســبيل المثــال الحثــل الشــحمي مــا 
ــه مريــض  ــى ان ــم تشــخيص المريــض عل يظهــر بســن متأخــرة ويت
اســتجابة  ويتــم علاجــه علــى هــذا الاســاس ولا تظهــر  ســكر 
كاملــه. وفي حــال توفــر الفحــص الوراثــي والــذي يؤكــد التشــخيص 
الاولــي بهــذا المــرض يتــم عــاج المريــض ب اللبتــن والــذي يكلــف 

ــون للفــرد الواحــد.  القطــاع الصحــي مــا يقــارب 3 ملي
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مــع تســارع و تطــور علــم الطــب و خاصــة في المجــال الوقائــي و التشــخيص المبكــر للأمــراض الوراثيــة و الُخلقيــة للأجنــة، تطُــل علينــا الان 
اختبــارات جديــدة تخــدم هــذا المجــال ومــن ضمــن هــذه الاختبــارات ، اختبــار يهــدف لدراســة خلايــا جنينــة مســتخلصة مــن دم الام الحامــل 

وهــو مــا يعٌــرف ب »اختبــار الجنــن غيــر الجراحــي قبــل الــولادة«
 Non Invasive Prenatal Testing او اختصــارا بـــ )  NIPT (  و يطُلــق عليــه  أيضًــا فحــص الحمــض النــووي الخالــي مــن 

 . ) cfDNA( ــا الخلاي

أمي تحمل همي و دمي

لماذا يتم إجراء هذا الاختبار ؟
و يمكــن لهــذا الاختبــار ان يخبرنــا اذا كان الجنــن معرضًــا لخطــر 
الإصابــة باضطــراب كروموســومي مثــل متلازمــة داون )تثلــث الصبغي 
ــي 13  ــث الصبغ ــة إدواردز( والتثل ــي 18 )متلازم ــث الصبغ 21( والتثل
الــى معرفــة جنــس الجنــن. وهنــاك  باتــو ) بالإضافــة  )متلازمــة 
دراســات وأبحــاث قائمــة علــى توســيع نطــاق هــذا الفحــص لمعظــم 

ــة. الحــالات الصبغي
والمهــم ذكــره أن هــذا اختبــار يقــدّر احتماليــة إصابــة الجنــن بحالــة 

ــة(.  ــه  لا يعــد تشــخيصًا  للحال ــة ) أي أن معين

 لماذا يتم إجراء هذا الاختبار ؟
يتــم ذلــك عــن طريــق أخــذ عينــة مــن دم الأم الحامــل ، و  يتــم إرســال 
إلــى المختبــر وتحليلهــا لاكتشــاف اضطرابــات خلقيــة  الــدم  عينــة 

ــة. معين

متى يجب إجراء اختبار NIPT أثناء الحمل؟
يمكــن إجــراء اختبــار NIPT في وقــت مبكــر يصــل إلــى 10 أســابيع مــن الحمــل حتــى الــولادة .و عــادة لا ينصــح بأجــراء قبــل الأســبوع 

العاشــر مــن الحمــل لعــدم وجــود الكميــة الكافيــة مــن الحمــض النــووي للجنــن في دم الأم الحامــل.

 ما مدى دقة اختبارات NIPT؟
تختلف دقة الاختبار باختلاف الحالة التي يتم التحقق منها. و يمكن أن تؤثر العوامل الأخرى على دقة نتائج الاختبار

- مثل الحمل بمضاعفات او أن تكون الام تعاني من السمنة او في حالة الحمل المتعدد التوائم .
تبلــغ دقــة NIPT حوالــي 99٪ في الكشــف عــن متلازمــة داون او التثلــث الصبغــي ٢١.لكــن  الاختبــار أقــل دقــة قليــاً للكشــف عــن التثلــث 

الصبغــي 18 و 13.
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اختبــار NIPT اختيــاري اي ان الســيدة الحامــل لهــا الحــق في أن ترفــض 
إجــراءه ان كانــت لا ترغــب  ولكــن قــد يوصــي مقدمــو الرعايــة الصحيــة 

بذلــك إذا كان:
1-لديك طفل يعاني من خلل في الكروموسومات. 

2-خضعــتِ لفحــص الموجــات فــوق الصوتيــة التــي تظهــر أن الجنــن قــد 
يكــون مصابًــا بتشــوه. 

3-كان لديك اختبار فحص سابق يشير إلى وجود مشكلة محتملة.
ــن أن  ــل ، يمك ــن التفصي ــد م ــن في مناقشــة الفحوصــات بمزي واذا ترغب

ــة في فهــم هــذا الفحــص. ــم الوراث يســاعدك مستشــار عل
ــر  ــرأة بالعمــر ) فــوق عمــر 40 عــام و بعــض المصــادر يذك  4 - تقــدم الم

فــوق عمــر 35 عــام (

 هل هناك أي مخاطر عند إجراء  اختبار NIPT؟ 
ــب ســحب  ــن و يتطل ــى الجن ــن ، ولا يوجــد خطــر عل ــار NIPT آم اختب

ــدم مــن الأم الحامــل فقــط. ال
 

 متى أحصل على نتائج الاختبار؟ 
قــد تســتغرق نتائــج اختبــارات NIPT أحيانًــا مــا يصــل إلــى أســبوعين ، 
وتعتمــد ظهــور النتائــج علــى الجهــة المقدمــة للاختبــار ،و ســيتلقى مقــدم 
الرعايــة الصحيــة الخــاص بــك نتائــج اختبــارك أولاً ، ثم يشــاركك النتائج.

 

فحص ماقبل الولادة غير الجراحيفحص ماقبل الولادة غير الجراحي
Non –Invasive Prenatal Testing ( NIPTNon –Invasive Prenatal Testing ( NIPT ( (
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و بالاخيــر تمنياتنــا لــك بحمــل آمــن و جنــن معافــى  و لا تتــرددي بســؤال طبيبــك او مستشــارك الوراثــي لاعــن كل مــا يشــغل بالــك فيمــا يضمــن ســامتك 
و ســامة طفلــك.

ماذا تعني نتائج اختبار NIPT؟
هــو اختبــار فحــص ولا يعــد تشــخيصا ، ســتظهر النتيجــة مــا إذا كان 
يعُطــي  انــه  ، اي  للجنــن  بالنســبة  أو منخفــض  هنــاك خطــر متزايــد 

فقــط.  الاحتمــالات 
 قــد يكــون مــن الصعــب أحيانًــا تفســير نتائــج الاختبــار ، لــذا اطلبــي مــن 
مقــدم الرعايــة الصحيــة الخــاص بــك المســاعدة إذا لــم تكونــي متأكــدة. 
تعطــي معظــم المعامــل نتائــج منفصلــة لــكل حالــة يتــم فحصهــا مــن أجلهــا. 
 علــى ســبيل المثــال ، قــد تحصــل علــى نتيجــة إيجابيــة أو عاليــة الخطــورة 
للتثلــث الصبغــي 13 ولكــن نتيجــة ســلبية أو منخفضــة الخطــورة لمتلازمــة 

داون. 
هنــاك أيضًــا احتمــال عــدم إعطــاء نتائــج اختبــار بســبب عــدم كفايــة 
ــووي  ــد الحمــض الن ــة تحدي ــن في دمــك أو صعوب ــووي للجن الحمــض الن

 NIPT للجنــن و في هــذه الحالــة ، يمكنــك تكــرار اختبــار
الإصابــة  معــرض لخطــر  الجنــن  أن  إلــى  النتائــج  أشــارت  حــال  وفي 
اختبــار  بإجــراء  طبيبــك  يوصــي  فقــد   ، الكروموســومات  باضطــراب 

: تشــخيصي
1-عــن طريــق اخــذ عينــة مــن الســائل الأمنيوســي:و هــو إجــراء يتــم 
ــرة مــن الســائل الأمنيوســي وهــو الســائل المحيــط  ــة صغي ــه أخــذ كمي في
بالجنــن. يمكــن إجــراء هــذا الاختبــار بعــد 15 أســبوعًا مــن الحمــل.

2- أخــذ عينــة مــن خلايــا المشــيمة )CVS(: ويمكــن إجــراء هــذا الاختبــار 
بــن الأســبوعين 10 و 13 مــن الحمــل.

مــن المهــم مناقشــة نتائــج NIPT الخــاص بــك مــع طبيبــك او مستشــارك 
الوراثــي الخــاص بــك حتــى يكــون لديــك كل المعلومــات التــي تحتاجهــا 

ــة. لتحديــد الخطــوات التالي

 

كتبته و قدمته :
 الدكتورة نادية علي الغيلان

استشارية و رئيسة قسم طب أجنة والحمل الحرج
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  فحص السائل الأمنيوسي 
ماهو فحص السائل الأمنيوسي ؟

هــو فحــص يتــم إجــراؤه خــال فتــرة الحمــل و يزودنــا بإجابــة قطعيــة 
للســؤال: هــل الجنــن مصــاب بمتلازمــة داون )منغولــي( إضافــة إلــى عــدة 

ــة اخــرى . متلازمــات كروموســومية عددي
الســائل الأميوســي هــو الســائل الــذي يســبح بــه الجنين خلال فتــرة الحمل 
ويعمــل بالأســاس علــى كبــح الصدمــات التــي قــد يتعــرض لهــا الجنــن 

والمصــدر الاساســي لهــذا الســائل هــو الإفــرازات البوليــة الجنينيــة.
بمــا أن الجنــن يســبح في هــذا الســائل لمــدة طويلــة فإنــه مــن الممكــن 
ــة  ــادة الوراثيّ ــا مقاطــع مــن الم ــي بداخله ــن الت ــا الجن ــا لخلاي إيجــاد بقاي
للجنــن )DNA(، هــذه المــادة الوراثيــة مرتبــة بمقاطــع تدعــى صبغيــات 

)كروموســومات( 
معلومــة : معظــم الأشــخاص يملكــون ٤٦ صبغــي، ٢٣صبغــي مصدرهــا 
يكــون مــن الأم و ٢٣ صبغــي مصدرهــا مــن الأب و بالتالــي الجنــن الــذي 
تكــون صحتــه ســليمة يمكــن إيجــاد ٤٦ صبغــي بالمجمــل لديــه و كل نتيجــة 

مختلفــة عــن الـــ ٤٦ تشــير إلــى مشــكلة صبغيــة عدديــة معيّنــة.

متى يجب إجراء الفحص؟
 يتــم إجــراء الفحــص ابتــداء مــن الأســبوع  ١٥ و مافــوق لانــه في هــذه 
الفتــرة الزمنيــة يكــون هنــاك مقــدار كاف مــن الســائل الأميوســي كمــا أن 

ــرة بأمــان. ــاك متســع لإدخــال الإب ــرا وهن ــزال صغي الجنــن لا ي
 

لماذا يتم هذا الاجراء و الفحص ؟ 
•  الحصــول علــى نتائــج إيجابيــة او مقلقــة مــن اختبــار فحــص الصبغــات 
 ، الحمــل  مــن  الأولــى  الشــهور  في   NIPT((جراحــي الغيــر  العدديــة 
ســوف يتــم إجــراء ســحب الســائل الأمنيوســي لتأكيــد مــن التشــخيص أو 

اســتبعاده.
•  إذا تأثــر حمــل ســابق بحــالات، مثــل متلازمــة داون او أي متلازمــة 

كروموســومات عدديــة أخــرى 
•  كونــك تبلغــن مــن العمــر 35 عامًــا أو أكبر. يتعــرض الأطفــال المولــدون 
لســيدات في عمــر 35 أو أكبــر لمخاطــر الحــالات الصبغيــة بصــورة أكبــر، 
مثــل متلازمــة داون. قــد يتــم اقتــراح ســحب الســائل الأمنيوســي لاســتبعاد 

هــذه الحــالات.
ــت أو  ــك أن ــة، أو كون ــة معين ــة وراثي ــي يتضمــن حال ــخ عائل •  وجــود تاري

ــة. . ــة وراثي ــن لحال زوجــك حامل
•  إذا كانــت نتائجــك في فحــص التصويــر بالموجــات فــوق الصوتيــة غيــر 
طبيعية. قــد يتــم اقتــراح ســحب الســائل الأمنيوســي لتشــخيص الحــالات 

الوراثيــة المرتبطــة بنتائــج غيــر طبيعيــة أو اســتبعادها
•  اجــراء علاجــي. إذا تراكــم لديــك الكثيــر مــن الســائل الأمنيوســي أثنــاء 
ــم إجــراء ســحب و  ــه ظهــور بعــض  الأعــراض ، فقــد يت الحمــل و صاحب

تصريــف الســائل الأمنيوســي الزائــد مــن رحمــك.

كيف يجب التحضير لهذا الفحص؟
ليــس هنــاك حاجــة لاســتعدادات خاصــة قبــل إجــراء فحــص بــزل الســلى، 
ولكــن يجــب الانتبــاه إلــى أنــه عقــب الفحــص هنالــك حاجــة للمكــوث في 

راحــة تامــة لمــدة 48 ســاعة لــذا ينبغــي الإعــداد لذلــك مســبقا.

ماهي المخاطر المرتبطة بهذا الفحص ؟ 
•  تســرب الســائل الأمنيوســي. نادرا مــا يتســرب الســائل مــن خــال 

المهبــل بعــد ســحب .
•  الإجهــاض التلقائي. هنــاك مخاطــر خفيفــة تقريبــا حالــة واحــده لــكل 

٢٠٠ حالــة حمــل تم عليهــا هــذا الإجــراء 
•  الإصابــة بالإبرة. أثنــاء ســحب الســائل الأمنيوســي، قــد يحــرك الطفــل 

إحــدى ذراعيــه أو ســاقيه إلــى مســار الإبــرة و لكنهــا نــادره 
•  تكــون اجســام مضــادة لــدم الجنــن . نــادرا مــا يمكــن أن يتســبب ســحب 
ــى مجــرى دم الام  ــدم الطفــل إل ــات ال الســائل الأمنيوســي في دخــول كري
و لكــن اذا كانــت فصيلــة دم الام ســالبه ولــم يتــم تطــور أجســاما مضــادة 

للــدم ، فســوف يتــم إعطاؤهــا حقنــة لمنــع تكــون الاجســام المضــادة
•  العدوى. نــادرا للغايــة مــا يحفــز ســحب الســائل الســلوي حــدوث 

رحميــة. عــدوى 
•  نقــل العــدوى. إذا كنــتِ مصابــة بعــدوى — مثــل التهــاب الكبــد C أو 
داء المقوســات أو فيــروس نقــص المناعــة البشــري/الإيدز— يمكــن أن 

ــك خــال ســحب الســائل الســلوي. تنتقــل العــدوى لطفلِ

ماهي طريقة أجراء الفحص؟
في المرحلــة الأولــى يطلــب منــكِ الاســتلقاء علــى ســرير الفحــص وكشــف 
البطــن، بعــد تعقيــم منطقــة  البطــن، يقــوم الطبيــب بالاطــاع على الجنين، 
المشــيمة والســائل الأمنيوســي عبــر فحــص الموجــات فــوق الصوتيــة و 

أيضــا يطلــب منــك توقيــع اســتمارة موافقــة قبــل أن تبــدأ العمليــة.
بعــد ذلــك وخــال المراقبــة بالتصويــر الفــوق صوتــي يقــوم الطبيــب بإدخال 
ــدم(  ــر مــن فحــص ال ــم أكث ــرة دقيقــة عبــر جــدار البطــن )نخــزة لا تؤل إب
وحتــى جــوف الرحــم. عندمــا تكــون الإبــرة موجــودة في داخــل الكيــس 
الأمنيوســي الجنينــي يتــم ســحب القليــل مــن الســائل الأمنيوســي ، كميــة 

الســائل المســحوبة تكــون صغيــرة ولا تهــدد ســامة الجنــن.
علــى امتــداد فحــص و ســحب الســائل الاميوســي يقــوم الطبيــب بالمراقبــة 

عبــر التصويــر الفــوق صوتــي ر.
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ما هو المتوقع بعد الفحص؟ 
قــد تشــعرين بإنقباضــات بســيطة أو بشــيء مــن عــدم الراحــة في الرحــم 

بعــد الانتهــاء مــن الفحــص. 
ويمكنــك اســتئناف مســتوى نشــاطك العــادي بعــد هــذا الإجــراء. ويتعــن 

عليــك أيضــا تجنــب ممارســة التماريــن الرياضيــة لمــدة يــوم أو يومــن
ينبغي طلب المساعدة الصحية في الحالات التالية:

•  حدوث نزيف مهبلي أو فقدان للسائل الأمنيوسي عبر المهبل
•  حدوث ألم حاد في الرحم يدوم أكثر من بضع ساعات

•  الإصابة بالحمى
•  حدوث احمرار والتهاب في الموقع الذي أدُخلت فيه الإبرة

•  وجود نشاط غير طبيعي للجنين أو نقص في حركته

النتائج:
تكون النتائج متاحة خلال بضعة أيام. بينما يمكن أن يستغرق الحصول على نتائج أخرى مدة تصل إلى أربعة أسابيع.

د. نسيبة العرفج
استشارية طب الأمومة و الأجنة
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التشخيص الوراثي وفحص الأجنة ما قبل 
الأرجاع في عملية أطفال الأنابيب

فحص المادة الوراثية للأجنة )قبل الانغراس( في أطفال الأنابيب :
الفحــص الجيني قبــل انغــراس الأجنــة هــي عمليــة لتحديــد امــراض وراثيــة معينــة في أجنــة تم الحصــول عليهــا  مــن خــال التخصيــب 
في المختبــر )أطفــال الأنابيــب(. وتســتخدم هــذه التقنيــة عندمــا يكــون أحــد الوالديــن أو كليهمــا لديــه عيــوب جينيــة وراثيــة معروفــة ويتــم 

تنفيــذ الاختبــارات علــى الجنــن لتحديــد مــا إذا كان يحمــل أيضــا العيــوب الجينيــة الوراثيــة.
ويعــد هــذا الفحــص بديــا للإجــراءات التشــخيصية التــي تجــرى بعــد الحمــل كأخــذ خزعــه مــن المشــيمة أو عينــه مــن الســائل الأمنيوســي 
بــن عمــر العشــر أســابيع والســتة عشــر أســبوع مــن الحمــل. وإذا كانــت نتائــج الفحــص تكشــف عــن وجــود خلــل جينــي وراثــي في الجنــن 
فالخيــارات المتاحــة لأوليــاء الأمــور إمــا إنجــاب طفــل مصــاب بمــرض وراثــي أو الخضــوع لإنهــاء الحمــل. وقــرارات إنهــاء الحمــل صعبــه 
ــاح لتفــادي وجــود طفــل مصــاب  ــار الأفضــل المت ــة هــو الخي ــل انغــراس الأجن ــي قب ــن. في الوقــت الحاضــر الفحــص الجين ــه للوالدي ومؤلم

بمــرض وراثــي قبــل انغراســه وبالتالــي القضــاء علــى معضلــة إنهــاء الحمــل.

الحالات التي تستدعي هذا الأجراء:
- تحديــد الجنــس إذا وجــد في العائلــة مــرض وراثــي ينتقــل عبــر 

الوراثيــة. الصبغــات 
ــون  ــي متنحــي )نســبة أن يك ــرض وراث ــن لم ــن حامل - إذا كان الوالدي

الجنــن مصــاب %25
- إذا كان أحــد الوالديــن حامــل لمــرض وراثــي ســائد )نســبة أن يكــون 

الجنــن مصــاب %50
ــة في محــاولات  - حــالات الإجهــاض المتكــرر أو عــدم انغــراس الأجن
للصبغــة  الجينــي  الفحــص  أجــراء  الأنابيــب.  لأطفــال  متكــررة 
انغــراس  الوراثيــة.   chromosomal aneuploidy قبــل 

الأجنــة يقلــل مــن حــدوث هــذه المشــاكل.
- في حــال تقــدم عمــر المــرأة تزيــد نســبه اختــال الصبغــات الوراثيــة. 
هــذا الفحــص يقلــل مــن حــدوث الحمــل بجنــن مصــاب باختــال 

ــة . ــات الوراثي الصبغي

طريقة إجراء الفحص:
-  هنــاك حاجــة إلــى تحفيــز المبيــض بالعلاجــات اللازمــة لإنتــاج بويضــات عــدة. تجــرى الأشــعة فــوق الصوتيــة بشــكل متكــرر والاختبــارات 

المعمليــة لرصــد تطــور ونضــوج الجريبــات التــي تحتــوي علــى البويضــات.
-  يتــم ســحب البويضــات تحــت التخديــر. عــن طريــق المهبــل وبمســاعدة الأشــعة الصوتيــة، ثــم يتــم تحديــد عــدد البويضــات وجودتهــا في 

مختبــر علــم الأجنــة. وتســتغرق هــذه العمليــة عــادة أقــل مــن 15 دقيقــة.
-  يتــم حقــن الحيوانــات المنويــة داخــل البويضــات )الحقــن المجهــري( بعــد ثلاثــة أيــام وعندمــا يتكــون الجنــن في مرحلــة الخليــة 8 ، يتــم 
اخــذ الخزعــة مــن الأجنــة. )ممكــن أن يتوقــف الجنــن عــن الانقســام بعــد اخــذ العينــة بنســبة 0.1 في معظــم الحــالات، يمكــن الانتهــاء مــن 
الاختبــارات الجينيــة في غضــون 24 ســاعة مــن خزعــه الجنــن، ممــا يســمح لنقــل الأجنــة اليــوم الرابــع أو الخامــس بعــد الســحب. دقــة 
التشــخيص مــع هــذه التكنولوجيــا تصــل بــن 95-97 ٪ وحتــى الآن، لا توجــد تقاريــر عــن زيــادة معــدلات تشــوه الجنــن أو مشــاكل أخــرى 

يمكــن التعــرف عليهــا في الأطفــال الذيــن يولــدون مــن نتــاج هــذه التقنيــة.
 

د.حياة الربيعة 
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 )Preimplantation Genetic Testing, PGT( التحليل الوراثي لأجنة ما قبل الغرس
تحدثنــا في الأعــداد الســابقة عــن ماهيــة الكروموســومات، وتطرقنــا لمختلــف التقنيــات المخبريــة المســتخدمة في تحاليــل الوراثــة الطبيــة )في 
العــدد الأول(، في العــدد الثانــي أوضحنــا آليــة تحليــل النمــط الصبغــي Karyotype Analysis، يليــه التهجــن المشــع في موقــع محــدد 
 Chromosome Microarray .في العدد الثالث، ثم تحليل المصفوفة الوراثية Fluorescence in situ Hybridisation
Analysis, في العــدد الرابــع. في هــذا العــدد الخــاص ســنتطرق لتوضيــح اســتخدامات التقنيــات المختلفــة في التحليــل الوراثــي لأجنــة مــا 

قبــل الغــرس حســب نــوع المــرض الوراثــي في العائلــة.
تعريفه: 

التحليــل الوراثــي لأجنــة مــا قبــل الغــرس عبــارة عــن تحليــل مخبــري باســتخدام أحــد التقنيــات المعتمــدة للفحوصــات الوراثيــة لفحــص بعــض 
الخلايــا المســتخرجة مــن الأجنــة التــي تم إنشــاؤها عــن طريــق الإخصــاب في المختبــر )In Vitro Fertilisation, لغــرض الوقايــة مــن 

انتقــال المــرض الوراثــي للأبنــاء.

https://www.google.com/url?sa=i&url=https3%A2%F2%Fwww.mitosis.
gr2%Fen2%Fivf-services2%Fpgd-preimplantation-genetic-diagnosis2%F&p
sig=AOvVaw1BdUrkqBuTDdbjnvVS1crz&ust=1685362798019000&source
=images&cd=vfe&ved=0CBAQjhxqFwoTCNCZjYeAmP8CFQAAAAAdAAA

AABAR 

https://www.google.com/url?sa=i&url=https3%A2%F2%Fwww.invitra.
com2%Fen2%Fabout-the-pgd-process2%F&psig=AOvVaw1BdUrkqBuTDd
bjnvVS1crz&ust=1685362798019000&source=images&cd=vfe&ved=0CBA

QjhxqFwoTCNCZjYeAmP8CFQAAAAAdAAAAABAa 

صورة 1  توضيحية لإجراء خزعة سحب الخلية من جنين ملقح 

من مختـبر علم الوراثة

آلية التحليل: 
المختبــر  في  الاصطناعــي  التلقيــح  عمليــة  إجــراء  أولا  يتطلــب    -
للحصــول علــى عــدد مــن الأجنــة المنقســمة، بعــد 3-5 أيــام مــن إجــراء 
ــة المنقســمة )والمســماة  ــون الأجن ــر تك ــح الاصطناعــي في المختب التلقي
بأجنــة مــا قبــل الغــرس( قــد وصلــت لعــدد 8-10 خلايــا أو أكثــر. بعــد 
ذلــك يتــم ســحب 1-2 خليــة مــن كل جنــن )صــورة 1( لإجــراء التحليــل 

الوراثــي المناســب عليهــا خــال 24-48 ســاعة. 

-   يتــم بعــد ذلــك تحضيــر مســبار خاص بالطفــرة الوراثية 
تشــخيصه  المــراد  الاعتــال  أو  العائلــة  عنــد  المتواجــدة 
لفحــص الخلايــا المســتخرجة مــن الأجنــة في مختبــرات 
الوراثــة بالتقنيــات المعتمــدة لتحديــد الأجنــة الخاليــة مــن 
الطفــرة الوراثيــة المعروفــة أو لتحديــد الأجنــة المتوازنــة في 

ــة. ــات )كروموســومات( معين صبغي
-   يتــم بعــد ذلــك إرجــاع الأجنــة الســليمة أو المتوازنــة 
إلــى رحــم الأم، وذلــك لغــرض بــدء حمــل بجنــن خالــي 
مــن المــرض الوراثــي المتعــارف عليــه في العائلــة )صــورة 2(. 

:Figure 2صورة 2 توضيحية لمراحل التحليل ا لوراثي لأجنة ما قبل الغرس 

Figure 1:
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لمن يقدم التحليل الوراثي لأجنة ماقبل الغرس ؟
•  للزوجــن في حــال أن عمــر الزوجــة قــد تعــدى ســن 35 )بســبب ارتفــاع 

مخاطــر الاختــالات العدديــة في صبغيــات البويضــة(.
•  للزوجــن المعرضــن لخطــر إنجــاب طفــل مصــاب بمــرض وراثــي 

العائلــة. متعــارف عليــه ومشــخص في 
•  للزوجين اللذين لديهم حالات إجهاض متكررة )3 مرات أو أكثر(.

ــات المحــددة  ــق الصبغي ــل عــن طري ــي ينق •  في حــال وجــود مــرض وراث
ــن. ــس الجن لجن

•  الحــالات التــي تكــرر فيهــا فشــل عمليــة أطفــال الأنابيــب بــدون طفــرة 
وراثيــة أو اعتــال صبغــي واضــح

أنواع التحليل الوراثي لأجنة ما قبل الغرس: 
•  التحليــل الوراثــي لأجنــة مــا قبــل الغــرس للأمــراض أحاديــة المــورث 
 Preimplantation Genetic Testing for  ( أو  )الجــن( 

  :  )  Monogenic Disorders ,PGT-M
ويتــم باســتخدام تقنيــات التحليــل في مختبــرات الوراثــة الجزيئيــة لتقييــم 
جــن محــدد لغــرض تشــخيص طفــرة محــددة قبــل نقــل الجنــن إلــى 
الرحــم. أي يســتهدف هــذا الاختبــار الأمــراض الخاصــة باضطرابــات 

ــردي.  الجــن الف
أو  البنيويــة  الغــرس للاعتــالات  الوراثــي لأجنــة مــا قبــل  التحليــل    •
 Preimplantation( أو )الهيكليــة في الصبغيــات )الكروموســومات
 Genetic Testing for Structural Rearrangements

: ) ,PGT-SR
ويتــم هــذا التحليــل في مختبــرات الوراثــة الخلوية للكشــف عــن الاعتلالات 
البنيويــة للصبغيــات كمــا في حــالات الإجهــاض المتكــرر أو في حــال أن أحــد 

الزوجــن يحمــل اعتــال صبغــي متــوازن علــى ســبيل المثــال.
العدديــة في  الغــرس للاعتــالات  الوراثــي لأجنــة مــا قبــل  التحليــل    •
 Preimplantation Genetic( أو )الصبغيــات )الكروموســومات

:  )  Testing for Aneuploidy Screening ,PGT-A
 ويتــم هــذا التحليــل في مختبــرات الوراثــة الخلوية للكشــف عن الاعتلالات 
العدديــة للصبغيــات في حــال تقــدم عمــر الأم علــى ســبيل المثــال أو بعــض 
حــالات الإجهــاض الغيــر واضــح الســبب أو في حــالات فشــل التلقيــح 

الاصطناعــي المتكــرر للإنجــاب.

فوائــد ومحــددات التحليــل الوراثــي لأجنــة مــا قبــل 
الغــرس: 

يعــد الســبب الرئيســي وراء اللجــوء لتقنيــات التشــخيص الوراثــي قبــل 
الغــرس هــو الوقايــة مــن احتماليــة نقــل أمــراض وراثيــة معينــة ومتعــارف 
عليــه في العائلــة إلــى الأطفــال الذيــن ســيتم إنجابهــم بــإذن الله. أهــم 

ــة: ــد المرجــوة مــن هــذه التقني الفوائ
•  تحديــد وتجنــب تخصيــب الأجنــة التــي تحمــل طفــرة وراثيــة للحــد مــن 

انتقالهــا للأجيــال التاليــة في العائلــة
•  مســاعدة الزوجــن الحاملــن لمــرض وراثــي معلــوم ومشــخص بتقليــل 
ــإذن  ــح ب ــدء بحمــل صحي ــة والب ــات الوراثي ــل هــذه الاضطراب مخاطــر نق

الله.
•  تحســن فرصــك في الحمــل الصحــي والناجــح للزوجــن ذوي الخطــورة 
باحتماليــة وجــود اعتــالات صبغيــة في الأجنــة بســبب وجــود اعتــال 

صبغــي متــوازن عنــد أحــد الأبويــن أو كلاهمــا.
الخطــورة  ذوي  للزوجــن  الصحــي  الحمــل  في  فرصــك  تحســن    •
بوجــود اعتــالات صبغيــة عدديــة بســبب تقــدم عمــر الزوجــة أو حصــول 

متكــررة. إجهاضــات 
•  تحديــد جنــس الأجنــة لاختيــار الجنــن ذي الجنــس الغيــر حامــل 

للطفــرة الوراثيــة في حــال أن الطفــرة مرتبطــة بجنــس محــدد. 

في المرحلــة الأولــى يطلــب منــكِ الاســتلقاء علــى ســرير الفحــص وكشــف 
البطــن، بعــد تعقيــم منطقــة  البطــن، يقــوم الطبيــب بالاطــاع على الجنين، 
المشــيمة والســائل الأمنيوســي عبــر فحــص الموجــات فــوق الصوتيــة و 

أيضــا يطلــب منــك توقيــع اســتمارة موافقــة قبــل أن تبــدأ العمليــة.
بعــد ذلــك وخــال المراقبــة بالتصويــر الفــوق صوتــي يقــوم الطبيــب بإدخال 
ــدم(  ــر مــن فحــص ال ــم أكث ــرة دقيقــة عبــر جــدار البطــن )نخــزة لا تؤل إب
وحتــى جــوف الرحــم. عندمــا تكــون الإبــرة موجــودة في داخــل الكيــس 
الأمنيوســي الجنينــي يتــم ســحب القليــل مــن الســائل الأمنيوســي ، كميــة 

الســائل المســحوبة تكــون صغيــرة ولا تهــدد ســامة الجنــن.
علــى امتــداد فحــص و ســحب الســائل الاميوســي يقــوم الطبيــب بالمراقبــة 

عبــر التصويــر الفــوق صوتــي ر.

علــى الرغــم مــن التقــدم العلمــي والتقنــي في مجــال التقنيــات المســاعدة علــى الإنجــاب والتحليــل الوراثــي لأجنــة مــا قبــل الغــرس، تبقــى هنــاك محــددات 
وتحديــات، فبالإضافــة الــى المخاطــر المتعــارف عليهــا في تقنيــات التلقيــح الاصطناعــي التقليــدي يوجــد أيضــا بعــض المخاطــر أو التحديــات التــي تختــص 

بهــذا النــوع مــن التحليــل، علــى ســبيل المثــال: 
•  احتمالية )ولو ضئيلة( للحصول على نتائج إيجابية كاذبة وسلبية كاذبة. 

•  يعتبــر الفحــص خــاص جــدا )very specific( للطفــرة التــي يتــم فحصهــا فقــط، ولذلــك في حــال أن نتيجــة التحليــل »طبيعــي« أو »ســلبي للطفــرة« 
التــي تم اجــراء الفحــص لهــا قبــل الغــرس لا يعتبــر ذلــك ضمانًــا لحديثــي الــولادة أن يكونــوا بــدون تشــوهات وراثيــة لأســباب جينيــة أو بنيويــة أخــرى لــم 

يتــم الفحــص عنهــا.
•  وجــود مــا يســمى بالفسيفســاء ال جينيــة )Mosaicism( حيــث يكــون المــرض موجــود في بعــض خلايــا الجســم وليــس جميعهــا، تزيــد هــذه الظاهــرة 

إن وجــدت مــن احتماليــة النتيجــة الســلبية الخاطئــة.
•  فرصة تضرر الجنين، حيث يمكن أن يتضرر الجنين نتيجة لإجراء خزعة سحب الخلايا المطلوبة قبل اجراء التحليل مما يعيق عملية التشخيص.

•  بعض الطفرات )الأمراض( الوراثية لا يمكن فحصها أو الكشف عنها تقنيا. 
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شروط عامة لإجراء التحليل الوراثي لأجنة ما قبل الغرس : 
نظــرا لأهميــة وحساســية هــذا النــوع مــن التحاليــل هنــاك شــروط عامــة يجــب أن تطبــق علــى أي تحليــل وراثــي بشــكل عــام وشــروط تختــص بهــذا النــوع مــن 
التحليــل بشــكل خــاص، نتطــرق لبعضهــا لإلقــاء الضــوء علــى أهميــة الالتــزام بهــا مــن قبــل المؤسســات الصحيــة وليعــرف طالــب الخدمــة بعــض مــن حقوقــه: 

•    يجــب إجــراء المشــورة الوراثيــة قبــل الموافقــة علــى إجــراء التلقيــح الصناعــي وقبــل التحليــل الوراثــي لأجنــة مــا قبــل الغــرس. وفي حــال الموافقــة يجــب 
الحصــول علــى المشــورة الوراثيــة بعــد إجــراء التحليــل عنــد ظهــور النتائــج.

•    يجــب اعــام الزوجــن بالمخاطــر العامــة علــى ســبيل المثــال وليــس الحصــر عمــل الخزعــة يتــم عــادة بواســطة اســتخدام شــعاع الليــزر ممــا قــد يؤثــر 
علــى تماســك خلايــا الجنــن وبالتالــي تفقــد نموهــا الطبيعــي، ممــا لا يجعلهــا مناســبة لإعادتهــا إلــى رحــم الزوجــة.

•    يجب موافقة كلا الزوجين على إقرار عمل علاج للزوجة بتقنية أطفال الأنابيب وتوقيع إقرار الموافقة المستنيرة
•    يجــب أن تكــون الطفــرة الوراثيــة أو الاعتــال الصبغــي معروفــة وتم تشــخيصه لــدى أحــد الزوجــن أو كلاهمــا ســابقا ليتمكــن تحديدهــا والكشــف 

عنهــا في الأجنــة المخصبــة بواســطة التقنيــات المســاعدة علــى الإنجــاب.
•    في حــال أن الغــرض مــن الفحــص المســحي للأجنــة للتأكــد مــن عــدد الكروموســومات )الصبغيــات(، يجــب أن يكــون ســبب الفحــص هــو تقــدم عمــر 

الزوجــة أو الفشــل المتكــرر لعمليــة أطفــال الأنابيــب 
•    يجــب أن يــدرك كلا الزوجــن أنــه في بعــض الأحيــان قــد تظهــر نتيجــة الفحــص بــأن جميــع الأجنــة مصابــن أو عــدم نجــاح الفحــص الوراثــي لأســباب 

تقنيــة أو ترجــع للأجنــة نفســها و/أو جودتهــا وبالتالــي عــدم وجــود أي جنــن طبيعــي لإعادتــه إلــى رحــم الزوجــة.
•    يجــب أن يعــي كلا الزوجــن أن نســبة حــدوث أخطــاء تقنيــة في التشــخيص الوراثــي لفحــص الأجنــة متفــق عليــه بشــكل علمــي عالميــا قــد تصــل الــى 
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•    بعــض الأمــراض الوراثيــة أو التشــوهات الخلقية/الولاديــة أو نقــص القــدرات العقليــة أو أي أمــراض أخــرى قــد تحصــل في الحمــل الطبيعــي أو حمــل 

بأطفــال الأنابيــب أو حمــل بأطفــال الأنابيــب مــع عمــل الفحــص الوراثــي.
•    مــا هــو وضــع الأجنــة والعينــات عنــد طلــب أي مــن الزوجــن أو في حالــة وجــود مــرض أو عائــق طبــي يمنــع الزوجــة مــن الحمــل أو في حالــة انفصــال 

الزوجــن أو وفــاة الــزوج قبــل الغــرس.

د. سهى طاشكندي
استشارية إكلينيكية في الوراثة الخلوية

رئيسة مختبر الوراثة الخلوية
مدينة الملك فهد الطبية
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الأخ المنقذ

توظيف الأجنة المطابقة لبروتين)HLA(  لعلاج الأخ المريض بنقل خلايا الدم الجذعية له: 
واحدة من الإستخدامات الهامة والجديدة لتقنية مساعدة الإنجاب  و الفحص الوراثي للأجنة قبل الإنغراس 

بســم الله الرحمــن الرحيــم والصــاة والســام علــى النبــي الهــادي الامــن ، وبعــد فقــد عُقــد المؤتمــر الطبــي الفقهــي لمســتجدات إســتخدامات تقنية مســاعدة 
الإنجــاب والفحــص الوراثــي للأجنــة قبــل الانغــراس وأخلاقياتهــا بتنظيــم مــن الجمعيــة العلميــة الســعودية للدراســات الطبيــة الفقهيــة وبرعايــة كريمــة مــن 
معالــي أ.د صالــح بــن عبــدالله بــن حميــد عضــو هيئــة كبــار العلمــاء ورئيــس مجمــع الفقــه الإســامي الدولــي في الفتــرة مــن 12-14 شــعبان 1444ه . ناقــش 
المؤتمــر عــدة مســائل مــن النواحــي الطبيــة الإجتماعيــة والأخلاقيــة التــي تهــم شــريحة كبيــرة مــن المجتمــع وتعّــد مــن النــوازل الفقهيــه بهــدف الوصــول الــى 

الرؤيــة الفقهيــة للممارســات الطبيــة الحديثــة ضمــن الضوابــط الشــرعية.
 في هــذه المقالــة ســأتحدث عــن إســتخدام الفحــص الوراثــي للأجنــة قبــل الانغــراس التــي قــد يلجــأ الوالــدان اليهــا لإختيــار أجنــة مطابقــة في المركبــات 
البروتينــة )HLA( لأبنهــم المريــض بالســرطان أو مــرض وراثــي بغــرض زيــادة فرصــة نجــاح العــاج بالخلايــا الجذعيــة وزراعــة النخــاع الشــوكي وعــدم 

رفــض الجســم لهــا. يكــون المصــدر مــن الأخ الــذي ســيولد بمشــيئة الله تعالــى ويكــون مطابقــاً لأخيــه المريــض. 

 : Human Leucocyte Antigens
نبدء بتعريف ماهو ) HLA ( ؟ 

ــن البشــري  ــة لإســم »البروت ــة الانكليزي هــي اختصــار لأول أحــرف باللغ
لكريــات الــدم البيضــاء« .  وهــو عبــارة عــن بروتــن جينــي مــورث ضمــن 
 »)MHC( ــات »مجموعــة التوافــق النســيجي الرئيســية مجموعــة الجين
التــي تســاعد في ترميــز البروتينــات التــي تفــرق بــن الــذات وغيــر الذاتيــة. 
ــع  ــى ســطح جمي ــن و يتواجــد عل ــر الوالدي ينتقــل هــذا الجــن المــورث عب
خلايــا الجســم . كل شــخص لــه ترميزتــه البروتينــة الخاصــة بــه التــي 

ورثهــا مــن والديــه.  
تلعــب هــذه البروتينــات »الجينيــة المورثــة« دوراً مهمــاً في المــرض والدفــاع 
المناعــي ، فهــي مفيــدة جــداً لحمايــة جهــاز المناعــة ولكــن يمكــن أن يكــون 
لهــا أيضــاً آثــار ضــارة في حــال تم زراعــة خلايــا غيــر مطابقــة في الترميــزة 
فبتالــي حيــث تتعــرف هــذه البروتينــات علــى الانســجة المزروعــة علــى 
انهــا »غريبــة عنهــا«، ويتــم مهاجمتهــا مــن قبــل جهــازه المناعــي متمثلــة 
بكــرات الــدم البيضــاء المختلفــة للقضــاء عليهــا و »يرفضهــا الجســم« . لــذا 
تعتبــر عمليــة المطابقــة لترميــز )HLA(  مــن أهــم الخطــوات الضروريــة 
الهامــة لنجــاح اي زراعــة آمنــة للإنســان ، كمــا يعطــي المريــض أدويــة 
مثبطــة للمناعــة حتــى لا يرفــض جســمه الزراعــة. عــادة يتــم فحــص 
  )HLA( خلايــا المتبرعــن و مقارنــة ترميــزة المركبــات البروتينيــة الجينيــة
للمتبرعــن و متلقــي الزراعــة لإختيــار المناســب للزراعــة »المطابــق لترميــز 

.)HLA(

ــة  ــة المكون ــا الجذعي ــة أو »الخلاي ــدم الجذعي ــا ال خلاي
ــدم«: لل

‏هــي خلايــا غيــر ناضجــة متعــددة القــدرات يمكــن أن تتطــور وتتكاثــر إلــى 
ــا  ــدم البيضــاء وخلاي ــا ال ــك خلاي ــدم ، بمــا في ذل ــا ال ــواع خلاي ــع أن جمي
الــدم الحمــراء والصفائــح الدموية.وتكــون متواجــدة في الــدم في  الــدورة 
الدمويــة ونخــاع العظــام. لــذا تســتخلص مــن النخــاع الشــوكي أو دم الحبــل 

الســري.
ــة  ــدم الجذعي ــا ال مــع التقــدم العلمــي والتكنولوجــي تطــور العــاج بخلاي
و فُتحــت آفاقــاً جديــدة للعديــد مــن المرضــى وخاصــة أمــراض ســرطان 
الــدم وفقــر الــدم المنجلــي والثلاســيميا ، وهــي امــراض تعــد غيــر قابلــة 
للشــفاء ، ولا يوجــد خيــار علاجــي قياســي لهــا الامــر الــذي يجعــل نســبة 
ــا للعــاج شــريطة أن  ــذا تســتخدم هــذه الخلاي ــة . ل الوفيــات فيهــم عالي
تكــون مطابقــة في ترميــز )HLA( حتــى تنجــح العمليــة و لا يرفضهــا 

الجســم.
 )HLA( المطابــق  الشــخص  ايجــاد  هــو  و  الكبيــر  التحــدي  يبقــى  و   
للمريــض حتــى تنجــح عمليــة الزراعــة وبالتالــي العــاج.  فالمعــروف طبيــاً 
أن عمليــة إيجــاد الشــخص المطابــق عمليــة صعبــة للغايــة، وقــد تســتغرق 
وقتــاً طويــاً حتــى بــن الأخــوة الأشــقاء. علــى ســبيل المثــال نجــد أن نســبة 
التطابــق تكــون اعلــى مســتوى بــن الأخــوة الأشــقاء )ذوي الصلــة( بنســبة  
٢٥٪ فقــط اي )١ مــن كل  4 اشــخاص ممكــن يكــون مطابــق(. بينمــا 
نجــد أن فرصــة التطابــق مــع الوالديــن هــي أقــل بكثيــر )1 مــن 200 
شــخص ممكــن يكــون مطابــق( ، و تكــون الفرصــة نــادرة جــداً مــع الاقــارب 
مــن نفــس العائلــة وتــكاد تكــون شــبه معدومــة مــع الافــراد البعيديــن عــن 
ــة  ــة ايجــاد أجن ــى محاول ــدان إل ــذا يلجــأ الوال ــون(. ل ــة )1 مــن الملي العائل
مطابقــة )أخــوة أشــقاء للمريــض ومــن نفــس الابويــن( لابنهــم المريــض 

ــه مطابقــاً. ــه كون ــل لعــاج أخي ــه ويكــون المصــدر الأمث لتحمــل الأم ب
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دواعي الاستعمال لهذه التقنية:
كمــا ذكرنــا ســابقاً ، الأخ المريــض المــراد علاجــه هنــاك نوعــان : النــوع الأول قــد يكــون مصابــاً بمــرض وراثــي غيــر ســرطاني ومــن الامثلــة علــى ذلــك ) 
أمــراض الثلاســيميا، فقــر الــدم المنجلــي، مــرض فانكونــي ، هشاشــة العظــام الطفليــة الخبيثــة، نقــص المناعــة المشــترك، و أمــراض المناعــة ومتلازمــات 
المناعــة الذاتيــة ونحوهــا( . والثانــي قــد يكــون الابــن مصابــاً بمــرض ســرطاني غيــر وراثــي مثــل ) ســرطان الــدم الوكيميــا، ســرطان هودجيكــن، و 
لاهودجيكــن، ســرطانات اليمفومــا بانواعهــا، و المايلومــا بانواعهــا، وكذلــك الســاركوما ، ومــرض الــورم الحبيبــي ونحوهــا(. في عــاج النــوع الاول عنــد اختيــار 
الأجنــة المطابقــة يجــب التأكــد مــن أن الجنــن لا يحمــل الجــن المســبب للمــرض الوراثــي وايضــاً مطابقــاً لأخيــه لترميــز بروتــن )HLA( . بينمــا في النــوع 

الثانــي يتــم الاختيــار فقــط للمطابقــة لعــدم وجــود مــرض وراثــي لتجنبــه. 

نعطي أمثلة على هذين النوعين من التطابق لإختيار الأجنة وفرص وجود التطابق:
ــر  ــل فق ــدم مث ــاً في ال •    في حــال كان الزوجــان يحمــان مرضــاً وراثي
الــدم المنجلــي ولديهــم طفــل مصــاب ويرغبــون في إنجــاب طفــل ســليم وفي 
نفــس الوقــت يكــون الطفــل مطابــق  ) HLA(لشــقيقه المريــض ليتمكــن 
مــن التبــرع لــه بــدم الحبــل الســري وبالتالــي المســاهمة في علاجــه وانقــاذه 
مــن المــوت بعــد مشــيئة الله. و بإجــراء الفحــص الوراثــي الجينــي للأجنــة 
التــي كونــت عــن طريــق أطفــال الانابيــب مــن بويضــات الأم ونطــف الأب 
للتعــرف علــى الأجنــة المطابقــة والســليمة مــن الجــن المســبب لفقــر الــدم 
المنجلــي، فمــن المتوقــع أن تكــون نســبة فرصــة وجــود أجنــة  مطابقــة 
وســليمة هــي ) 18.8%(  أي 1 جنــن مــن كل خمســة أجنــة قــد يكــون 

ســليماً خــال مــن فقــر الــدم المنجلــي ومطابقــاً  لأخيــه.

•    في حــال كان الزوجــان ليــس لديهــم اي مــرض وراثــي  ولديهــم طفــل 
مريــض بســرطان الــدم الوكيميــا مثــاً . ويرغبــان في إنجــاب طفــل مطابــق 
لترمييــز HLA لشــقيقه المريــض ليتمكــن مــن التبــرع لــه بــدم الحبــل 
الســري وعلاجــه بزراعــة النخــاع الشــوكي لاحقــاً.  و بإجــراء الفحــص 
ــن  ــب م ــال الانابي ــق أطف ــت عــن طري ــي كون ــة الت ــي للأجن ــي الجين الوراث
بويضــات الأم ونطــف الأب للتعــرف علــى الأجنــة المطابقــة فمــن المتوقــع 
أن تكــون نســبة فرصــة وجــود أجنــة مطابقــة هــي ) 25% ( أي 1 جنــن مــن 

كل أربعــة أجنــة قــد يكــون مطابقــاً لأخيــه المريــض. 
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أولًا: اختيار الأجنة المطابقة وزرعها في رحم الأم لولادة طفل يوظف لعلاج اخيه
و لإختيــار الأجنــة المطابقــة لأخ مريــض يتطلــب أولاً عمــل الفحــص الوراثــي للأجنــة وأخــذ عينــات مــن خلايــا الجنــن في اليــوم الثالــث إلــى الخامــس قبــل 

الإنغــراس . 
ولعمــل الأجنــة في المختبــر يحتــاج الوالديــن عمــل تقنيــة أطفــال الأنابيــب مــع أو بــدون الحقــن المجهــري لتكويــن أجنــة متعــددة في المختبــر . حيــث تخضــع 
الأم لتحفيــز المبايــض عــن طريــق الابــر لتكويــن حوالــي 15-20 بويضــة ومــن ثــم يتــم ســحبها و تلقيحهــا خــارج الجســم في المختبــر مــن نطــف الــزوج )والــد 
الطفــل المريــض(، وبعــد التلقيــح وتكّــون الأجنــة وأنقســامها في المختبــر يتــم أخــذ عينــات مــن خلايــا الأجنــة في البــوم الخامــس ويتــم فحــص ترميــزة بروتــن 

)HLA( الموجــودة علــى ســطح خلايــا الأجنــة.  
بعــد تحديــد الأجنــة المطابقــة )أن وجــدت( لترميــزة بروتــن)HLA( لــأخ المريــض المحتــاج لزراعــة النخــاع الشــوكي، يتــم إرجــاع فقــط الأجنــة المطابقــة 
ــه  ــى أخي ــل إل ــل الســري وتنق ــة الموجــودة في دم الحب ــدم الجذعي ــا ال ــم اســتخراج خلاي ــق يت ــد ولادة الأخ المطاب لرحــم الأم . في حــال حــدوث الحمــل وبع

المريــض. كمــا قــد يحتــاج الامــر إلــى المزيــد مــن العــاج لاحقــاً بزراعــة النخــاع الشــوكي لــأخ المريــض بعــد أخــذ النخــاع مــن أخيــه المطابــق لــه.

•  التحديات والدعم النفسي للأهل:

في بعــض الاحيــان قــد لا يكــون هنــاك أجنة مطابقة بــن الأجنة المفحوصة 
وقــد يحتــاج الامــر إلــى إعــادة وتكــرار عمليــة أطفــال الأنابيــب والفحــص 
الوراثــي عــدة مــرات إلــى ان يجــد الوالديــن أجنــة مطابقــة لــأخ المريــض.  
ــم الإرجــاع  لا يحــدث الحمــل أو  ــة مطابقــة ويت ــاً بعــد وجــود أجن وأحيان
لا يكمــل 9 أشــهر. كل هــذه الامــور يتــم شــرحها للوالديــن بدقــة وتفصيــل 
وأخــذ المشــورة الكاملــة في عــدة جلســات وإستشــارات طبيــة مــن قبــل 
ــة  ــع الدعــم النفســي طــوال مرحل ــة م ــرة عالي ــق عمــل مــدرب ذو خب فري
ــة  ــة ومكلف ــون مرهق ــد تك ــق ق ــة ايجــاد التطاب ــاج. خاصــة وأن عملي الع
ــداً  ــن وتحدي ــى الوالدي ــوط النفســية عل ــن الضغ ــد م ــا العدي للأهــل وفيه
الأم و الأبــن »المتبــرع« . لــذا يجــب توفيــر الدعــم النفســي والــذي قــد 

ــاة للأخويــن وخاصــة الأخ المتبــرع. يســتمر مــدى الحي
 يطلــق علــي الأخ المتبــرع طبيــاً مصطلــح )الأخ المنقــذ( بحكــم أنــه ســيكون 
منقــذاً ومعالجــاً لأخيــه المريــض. كونــه ســيكون المصــدر الوحيــد والدائــم 
لعــاج أخيــه متــى مــا أحتــاج نقــل للنخــاع الشــوكي. و كلمــا كان التطابــق 
في بروتــن )HLA( عاليــاً كانــت فرصــة نجــاح عمليــة الزراعــة وعــدم 
ــا ينصــح عــادة  ــة. كم ــاً عالي ــزروع لاحق ــض للنخــاع الم رفــض جســم المري
بعــدم اســتخدام التســميات التــي تطلــق  في الغــرب و المثيــرة للجــدل 
ــم أو الأخ المنقــذ أو الأخ الاحتياطــي؛ لمــا قــد  الأخلاقــي مثــل: الأخ المصمّ
ــة الأخ  ــن مســتقبلًا أو علاق ــة الأخوي ــى علاق ــر ســلبي عل ــا تأثي ــون له يك
المتبــرع بوالديــه والمجتمــع. خاصــة وأنــه مــن غيــر المرجــح أن يتجاهــل 
الوالــدان احتياجــات الطفــل الجديــد )المتبــرع( أو التقصيــر في محبتــه أو 

ــرع. ــاره مهــم فقــط للتب ــه أو اعتب اهمال

•  الاعتبارات الأخلاقية والشرعية:

ــى  ــم للجــوء إل ــن وأضطرته ــت الوالدي ــي جعل ــع الت ــا نجــد أن الدواف بينم
هــذه العمليــة المرهقــة هــي لمســاعدة وعــاج طفلهــم المريــض وانقــاذه مــن 
المــوت و الإخــذ بالأســباب لايجــاد طفــل مطابــق لــه لإنجــاح عمليــة الزراعة 
.  هــذا إضافــة إلــى إنجــاب طفــل اخــر ســليم معافــى مــن المــرض الوراثــي 
ويكــون ســنداً لأخيــه المريــض وللعائلــة.  في بعــض الاحيــان قــد لا يحتــاج 
العــاج لأكثــر مــن إســتخدام خلايــا الــدم الجذعيــة مــن دم الحبــل الســري 
مــن الأخ المطابــق. وأحيانــاً قــد يســتدعي الامــر تكــرار العــاج لاحقــاً بــزرع 
نخــاع شــوكي يؤخــذ مــن الأخ المطابــق. هنــاك العديــد مــن الجــدل مــن 
النواحــي الأخلاقيــة الطبيــة حــول فحــص الأجنــة لغــرض عــاج الأطفــال 
المصابــن. فمنهــم المؤيديــن الذيــن يعتبرونــه مقبــولاً خاصــة في حــال 
وجــود مــرض وراثــي و يحــاول الوالديــن تجنبــه والوقايــة منــه في ذريتهــم 
إضافــة إلــى الفائــدة مــن عــاج الأخ المريــض . في الجانــب الاخــر هنــاك 
غيــر المؤيديــن في حــال لــم يكــن هنــاك مــرض وراثــي وكان الهــدف فقــط 

محاولــة عــاج الابــن المصــاب بمــرض مثــل الســرطان.
في حــال كانــت الأجنــة ســليمة وغيــر مطابقــة فالخيــار هنــا للوالديــن . امــا 
التخلــص منهــا باعتبارهــا أجنــة فائضــة لا حاجــة لهــا و تركهــا في انابيــب 
المختبــر لتمــوت أو تجميدهــا ويســتفيد منهــا الوالــدان لاحقــاً في الحمــل 

بطفــل ســليم . 
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ثانيــاً: الإنتفــاع مــن الخلايــا الجذعيــة الجنينــة في عــاج الأخ المريــض بــدون إرجــاع الأجنــة 
المطابقــة والحمــل أو ولادة طفــل

الخلايا الجذعية الجنينة :
الخلايــا الجذعيــة الجنينــة )ICM( هــي الخلايــا الموجــودة في الجنــن عنــد تكوينــه في اليــوم الخامــس قبــل الحمــل والانغــراس في رحــم الأم ، ويطلــق علــى 
الجنــن في هــذه المرحلــة الكِيســة الأرُيميــة )Blastocyst( أو العلقــة حيــث يحتــوي جســمه علــى 150 خليــة تقريبــاً.  هــذه الخلايــا الجذعيــة لهــا خاصيــة 
تنفــرد بهــا عــن باقــي خلايــا الجســم كونهــا تســتطيع أن تتطــور وتغيــر مــن خصائصهــا بعــد عــدة انقســامات في ظــل الظــروف المنُاســبة ســواء في الجســم أو 
المختبــر لتكــوّن مزيــداً مــن الخلايــا ويطلــق عليهــا )الخلايــا الوليــدة( التــي إمــا أن تنقســم لتكــون خلايــا جذعيــة جديــدة أو تتطــور إلــى خلايــا متخصصــة 
)متمايــزة( ذات وظيفــة أخــرى أكثــر تخصصًــا مثــل خلايــا الــدم أو خلايــا الدمــاغ أو خلايــا عضلــة القلــب أو الخلايــا العظــام . و هــذه القــدرة علــى التنــوع 

جعــل اســتخدام الخلايــا الجذعيــة الجنينيــة ممكنــاً لإعــادة تكويــن الأنســجة والأعضــاء المصابــة بأمــراض أو ترميمهــا .

استخدام الخلايا الجذعية الجنينة في المختبر لعلاج الابن المريض:
نظــراً لبعــض الجــدل الاخلاقــي في اختيــار جنــن مطابــق لعــاج اخيــه أو في حــال لــم يكــن لــدى الوالديــن الرغبــة في إنجــاب المزيــد مــن الأطفــال مــن الممكــن 
ــة المطابقــة ولكــن  ــة الســابقة لإيجــاد الأجن ــة في الحال ــم نفــس العملي ــا تت ــى الأم. هن ــدون إرجاعهــا إل ــر ب ــة المطابقــة في المختب ــاً الانتفــاع مــن الأجن نظري
بــدلاً مــن إرجاعهــا إلــى رحــم الام يتــم اســتخراج الخلايــا الجذعيــة الجنينــة مــن الخلايــا المكونــة للجنــن عــن طريــق زراعتهــا في المختبــر في اطبــاق ومــن 
ثــم تطويــر خلايــا الــدم الجذعيــة وتوظّفيهــا لإنتــاج خلايــا النخــاع الشــوكي التــي ســتكون مطابقــة للأبــن المريــض وبالتالــي يمكــن اســتخدامها في العــاج 
بزراعــة النخــاع الشــوكي المطابــق كطريقــة لمكافحــة أنــواع معينــة مــن الســرطان وبعــض الأمــراض المرتبطــة بالــدم، مثــل ســرطان الــدم، والليمفومــا، والــورم 

الأورمــي العصبــي، والــورم النقــوي المتعــدد. 
هــذه التقنيــة في بدايتهــا ومازالــت تحــت التجــارب والبحــث العلمــي حيــث أن نســبة نجــاح تميــز الخلايــا الجذعيــة الجنينــة إلــى خلايــا نخــاع شــوكي ليســت 
عاليــة نظــراً لإن إحتماليــة التكــون والتميــز في الخلايــا الجذعيــة ماتــزال ضعيقــة وفي بدايتهــا.  هنــاك عــدد مــن المجموعــات البحثيــة التــي تعمــل علــى 
تطويــر هــذه التقنيــة في مراكــز محــدودة جداحًــول العالــم في بعــض دول اوروبــا وتايلنــد و دولــة فلســطين.  لــذا يظــل الخيــار الأول حاليــاً هــو الشــائع » 

ولادة طفــل مطابــق لأخيــه لعلاجــه«. 

الرؤيــة الفقهيــة لاختيــار الجنــن المطابــق لانســجة - HLA - لأخيــه الحــي المريــض والإنتفــاع مــن الخلايــا الجذعيــة 
الجنينــة في العــاج:

ناقــش المؤتمــر هــذا المحــور بإســهاب ولخصــت توصيــات المؤتمــر في هــذا الجانــب إلــى أن اللجــوء إلــى إجــراء عمليــة مطابقــة الأجنــة )HLA( لــأخ المريــض 
لا يوجــد فيهــا انتهــاك للكرامــة الإنســانية. عليــه فليــس هنــاك اعتــداء عليــه  ولا بيعــه، ولا إتلافــه، ولا إتــاف أي جــزء منــه، والقــرارات الخاصــة بنقــل 
الأعضــاء الرئيســية مثــل التبــرع بكليــة يمكــن البــت فيهــا عندمــا يبلــغ الطفــل ســن اتخــاذ القــرار نظامــاً، ولا يتــرك الحكــم فيهــا للوالديــن، وأمــا الاســتفادة 
ــه لاحقــاً. و  ــتفاد من ــذي يسُ ــاء عــدم تضــرر الطفــل ال ــن اتخــاذ القــرار إذا أوصــى الأطب ــة فهــذا يمكــن للوالدي ــة الجنيني ــا الجذعي مــن النخــاع أو الخلاي

الاســتفادة مــن دم الحبــل الســري وحقــن خلايــا الــدم الجذعيــة في جســم الأخ المريــض لا مانــع منــه بإعتبــار حكمــه حكــم حقــن الــدم.
لــذا يجــوز للوالديــن أن يتعمــدا الحمــل للحصــول علــى خلايــا الــدم الجذعيــة مــن المولــود المطابــق لأخيــه لمــداواة شــقيقه المريــض بشــرط ألا يكــون هنــاك 

ضــرر علــى المولــود. 

يجــوز الحصــول علــى الخلايــا الجذعيــة الجنينيــة مــن الأجنــة المطابقــة بعــد زراعتهــا وإســتخراج الخلايــا الجذعيــة منهــا لمــداوة الابــن المريــض حيــث أن 
الحيــاة في الأجنــة )البييضــات الملُقحــة( في المختبــر نمائيــة لا يتعلــق بهــا حكــم ولا حرمــة؛ لأن الحيــاة الإنســانية لا تكــون إلا بعــد نفــخ الــروح. انتهــى

وصلى الله وسلم على المبعوث رحمة للعالمين وآله الطيبين الطاهرين.

د. حنان بنت علي محمدصالح سلطان
إستشاري وزميل الكلية الملكية البريطانية للنساء والتوليد

مختصة في العقم ومساعدة الإنجاب وعلم الوراثة التناسلية وأخلاقيات 
الفحص الوراثي للأجنة

رئيس المؤتمر - و عضو مجلس إدارة الجمعية العلمية للدراسات الطبية 
الفقهيه
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تحدثنــا في العــدد الســابق عــن شــيء مــن الحيــاة 
العلميــة مــع الطــب الوراثــي، وفي هــذا الفصــل 
ســأتطرق لجانــب مــن الحيــاة العمليــة وســيكون 
الحديــث مركــزا مــع الحيــاة اليوميــة مــع مرضــى 

الاعاقــات الوراثيــة.
مــع  يختلــف  الوراثــي  الطــب  تخصــص  ان 
التخصصــات الطبيــة الأخــرى في العلاقــة بــن 
الطبيــب والمريــض وعائلتــه في عــدة امــور أهمهــا 

مــا يلــي:
الغالــب  في  الوراثيــة  الامــراض  طبيعــة  ان   )1
الأحيــان  مــن  كثيــر  وتمتــد في  مزمنــة  امــراض 
امــراض  وكمثــال  كلــه،  المريــض  عمــر  لتشــمل 
التمثيــل الغذائــي وهــي باختصــار تنتــج عــن نقــص 
امــا في  تكــون  والتــي  البروتينــات  وراثــي لاحــد 

هرمونــات. او  انزيمــات  شــكل 
هــذه الامــراض تحتــاج حميــة خاصــة او ادويــة 
الــولادة  مــن  الحيــاة  مراحــل  جميــع  في  معينــة 
الــى الشــيخوخة. لذلــك يكــون ارتبــاط المريــض 
مــع طبيبــه فتــرة طويلــة علــى مــدار العمــر تتولــد 
معهــا علاقــة ترتقــي الــى مرحلــة الصداقــة بــل 
أكثــر وكســر كل الحواجــز بــن المريــض وطبيبــه 

المعالــج.
2( وبســبب مــا ذكــر ســابقا فــان المريــض يكــون 
او  يومــي  بشــكل  المعالــج  طبيبــه  الــى  محتاجــا 
اســبوعي للســؤال عــن العــاج والحميــة والوقايــة 
مــن هــذه الامــراض، بــل في أحيــان كثيــرة يستشــير 
المريــض طبيبــه في أمــور اجتماعيــة خاصــة مثــل 
الســفر او زواج أحــد الأبنــاء او الاقــارب وغيــر 
ــن  ــة ب ــك. هــذه الحاجــة وثقــت العلاقــة القوي ذل
المريــض والمختــص في الطــب الوراثــي ممــا جعــل 
الطبيــب نفســه يفكــر دائمــا في حاجــة مرضــاه 
وكيــف يســتطيع ان يســاعدهم في جميــع النواحــي 
او  النفســية  او  المعنويــة  او  الصحيــة  ســواء 
الاجتماعيــة. وقــد لا يســتغرب اتصــال المريــض 

في أوقــات غيــر معتــادة كآخــر الليــل لأمــر طــارئ 
او  جديــدة  اعــراض  حــدوث  مثــل  عنــه  يســأل 
الطبيــب  يجعــل  ممــا  والتغذيــة  العــاج  ضبــط 
بــل بالرضــى لمســاعدة انســان  يتحلــى بالصبــر 
يكــون في أمــس الحاجــة وفي أحلــك الظــروف. 
وبهــذه المناســبة فانــي اذكــر جميــع الزمــاء ممــن 
يعملــون في هــذا التخصــص الاحتســاب وتذكــر 
الاجــر العظيــم لخدمــة المرضــى ورســم الابتســامة 
علــى وجوههــم وهــم يعانــون مــن هــذه الامــراض 

المزمنــة. 
كل  تأثــر  هــو  الامــراض  هــذه  ومــن طبيعــة   )3
افــراد العائلــة بالمريــض ســواء الوالديــن او اخــوان 
واخــوات المريــض فتصبــح كل العائلــة في دائــرة 

مركزهــا هــو المريــض.
واغــراض  خدميــة  لأمــور  المريــض  حاجــة  ان 
ــاق  ــل الانف ــة خاصــة تجع ــة او تغذي ــة او ادوي طبي
المالــي عاليــا وضروريــا علــى كاهــل الوالديــن علــى 
حســاب الأمــور الترفيهيــة والتحســينية في الحياة. 
ان  اثبتــت  والاجتماعيــة  الطبيــة  الدراســات  ان 
الغربيــة  المجتمعــات  في  حتــى  الاســر  تماســك 
يزيــد بســبب وجــود هــم مشــترك وهــو المريــض 
الــذي يجمــع شــمل الاســرة فمــا بالــك بالمجتمعــات 
الله  مــن  والثــواب  الاجــر  تريــد  التــي  المســلمة 
بســبب احســانها لإنســان ضعيــف ومحتــاج، فكمــا 
نعلــم ان امــرأة دخلــت الجنــة بســبب ســقيها المــاء 

لكلــب عطشــان.
يأتــي عــدد  ان تماســك الاســرة يظهــر عندمــا 
لمســاعدته  المريــض  مــع  الاســرة  افــراد  مــن 
العيــادة  وقــت  معــه  للتعامــل  والديــه  ومســاعدة 
فهــذا يســوق الســيارة والأخــر يســاعد المريــض في 
كرســيه المتحــرك وثالــث يتوجــه للصيدليــة لأخــذ 

العلاج...الــخ.
وأيضــا يلاحــظ تأقلــم العائلــة في التعــاون مــع 
المريــض عندمــا يكــون علــى حميــة خاصــة مــن 

بشــكل  للوجبــات  الاعتيــادي  النمــط  تبديــل 
الخاصــة  وجبتــه  تنــاول  علــى  المريــض  يســاعد 
النفســية. لحالتــه  ومراعــاة  لــه  احــراج  بــدون 

في  ســواء  تتغيــر  للعائلــة  الاجتماعيــة  الحيــاة 
البيــت او الزيــارات او الســفر ويتــم التعامــل معهــا 
مراعــاة لحالــة المريــض والتــي وبــدون أدنــي شــك 

ســتحد مــن الحيــاة الطبيعيــة.
4( ان طبيعــة الامــراض الوراثيــة تجعــل كثيــر مــن 
افــراد العائلــة خصوصــا القريبــن مــن المريــض 
العمومــة  أبنــاء  وأحيانــا  واخواتــه  اخوانــه  مــن 
او  المعالــج  للطبيــب  يأتــون  الاخــوال  أبنــاء  او 
يتواصلــون معــه لمعرفــة تأثيــر المــرض عليهــم او 
علــى ذريتهــم في حــال الــزواج ويطلبــون الفحــص 
الوراثــي لمعرفــة إذا مــا كانــوا يحملــون المورثــات 
ــة  ــة المتنحي المرضيــة خصوصــا للأمــراض الوراثي
مصابــة  مورثــة  الانســان  فيهــا  يحمــل  والتــي 

وأخــرى ســليمة ولا يظهــر عليــه المــرض.
ولا شــك الانتشــار العلمــي الكبيــر جعلــت هــذه 
الأمــور مــن حديثــي الســاعة في المجتمــع خصوصا 
مــع وجــود النشــاط العلمــي الــذي تقدمــة الجمعية 

الســعودية للطــب الوراثــي. 
بــن  العلاقــة  ان  والملاحــظ  الغريــب  ومــن   )5
الطبيــب وعائلــة المريــض تــدوم حتــى بعــد وفــاة 
المريــض وقــد يكــون الســبب هــو العلاقــة الطويلــة 
المريــض المســتقبلية  الســابقة او لحاجــة عائلــة 
مثــل التخطيــط لحمــل قــادم او زواج أحــد الأبنــاء 
وذلــك للوقايــة وعــدم تكــرار المعانــاة بتوفيــق الله 
أولا ثــم باتبــاع الطــرق الطبيــة مثــل فحــص مــا 
قبــل الــزواج او الفحــص اثنــاء الحمــل او الفحــص 

المبكــر للمواليــد.
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6( وقــد لامســت في كثيــر مــن عوائــل المريــض 
الصبــر مــع نبــرة التحــدي والبحــث عــن أي عــاج 
ــد للمــرض او البحــث عــن وضــع اجتماعــي  جدي

أفضــل لمســاعدة المريــض.
والقصــص في هــذا الموضــوع كثيــرة ولكــن لعلــي 
اذكــر قصــة لاحــد المرضــى وكيــف عمــل والــده 
ــرض يســبب  ــه لم ــد لمســتقبل أفضــل لابن كل الجه
ــة مــع  ــى شــلل في الحرك ــؤدي ال ــة ت إعاقــة عصبي

نقــص للمناعــة وأخيــرا الــى الوفــاة.
القصــة تتلخــص ان الاب زوج ابنــه في عمــر 18 
ســنة وبفضــل الله ثــم تقنيــة ســحب الحيوانــات 
المنويــة مــن المريــض ومــن ثــم اســتخدام تقنيــة 
طفــل الانابيــب كان لهــذا المريــض ابنــا كان ســندا 
لأبيــه عنــد الكبــر وخدمتــه لمــا يحتــاج اليــه بســبب 

ــة. ــة الحركي الإعاق
المرضــى  وامهــات  ابــاء  مــن  كثيــر  حمــاس   )7
المصابــن بمــرض وراثــي بالأعمــال الاجتماعيــة 
الامــراض  بهــذه  المجتمــع  توعيــة  والمشــاركة في 
فتجــد  منهــا.  والحــد  المصابــن  مــع  والتعامــل 
والــد مريــض يراجــع الجهــات المســئولة لتوفــر 
التغذيــة  او  العــاج  او  المبكــرة  الفحوصــات 
الخاصــة وتجــد والــدة مريــض تقــوم بتأســيس 
نفــس  الذيــن عندهــم  العوائــل  مجموعــة تضــم 
المشــكلة وتنظــم لهــم الاجتماعــات الدوريــة مــع 
مســتوى  ورفــع  الخبــرات  لتبــادل  المختصــن 
المعرفــة لديهــم. وتجــد عائلــة مريــض تنشــئ موقــع 
في وســائل التواصــل الاجتماعــي لربــط المرضــى 
ــاء والمرشــدين  ــم والمختصــن مــن الأطب فمــا بينه
الوراثيــن للإجابــة علــى التســاؤلات والتعريــف 

بــكل جديــد لهــذا المــرض.
المشــاكل  وتعــدد  الطويلــة  الإعاقــة  وبســبب   )8
المختــص  علــى  لزامــا  كان  العمــر  مــدى  علــى 
إحالــة المريــض للاستشــارة او التدخــل العلاجــي 
جراحيــة  او  طبيــة  ســواء  كثيــرة  لتخصصــات 

العصبيــة  الامــراض  تخصصــات  وخاصــة 
وتخصــص  والســمع  النطــق  وعــاج  والنفســية 
الكبــد والجهــاز الهضمــي او الغــدد الصمــاء او 
التخصصــات الجراحيــة مثــل جراحــة التجميــل 
مــن  جعلــت  المهمــة  هــذه  وغيرهــا.  العظــام  او 
مــن  الوراثيــن علــى مســتوى عالــي  المختصــن 
لهــذه  المتكــررة  للإحــالات  والمهنيــة  التواصــل 
مــع  الجيــدة  العلاقــات  وحفــظ  التخصصــات 

الاخــرى التخصصــات 
الامــراض  طبيعــة  الاختلافــات في  بعــض  هــذه 
مثــل  الامــراض  مــن  غيرهــا  عــن  الوراثيــة 
الامــراض المعديــة او الامــراض العارضــة التــي 

بالعــاج.  وتنتهــي  مــرة  الانســان  تصيــب 
بــن  الطويلــة  والعلاقــة  المزمنــة  الطبيعــة  هــذه 
إعاقــة  مــن  يعانــي  الــذي  والمريــض  الطبيــب 
وراثيــة، كان لهــا دور علــى الطبيــب والــذي يجــب 
ــارات  ــة وان يكتســب مه ــات معين ــى بصف ان يتحل
في فــن التواصــل وحــل المشــاكل قبــل وقوعهــا. 
ان يملكهــا  يجــب  التــي  الصفــات  اهــم  مــن  ان 
الطبيــب المتخصــص في الوراثــة هــي صفــة الصبــر 
ســواء الصبــر علــى المريــض وعائلتــه للتعامــل مــع 
المشــاكل المتكــررة والطويلــة او الصبــر علــى طلــب 
العلــم في هــذا المجــال مــع طبيعتــه المتجــددة ســواء 
ــة. ــاج او الوقاي ــى مســتوى التشــخيص او الع عل
هــي  بهــا  يتحلــى  يجــب  التــي  الصفــات  ومــن 
ــث ان  ــاؤل والامــل واستشــراف المســتقبل حي التف
كثيــر مــن الامــراض الوراثيــة الــى اليــوم لا يوجــد 
لهــا علاجــات فعالــة تنهــي المعانــاة، لذلــك وجــود 
مثــل هــذه الصفــة ســترفع همــة الطبيــب علــى 
ــأس في التعامــل  ــدل الجهــد وعــدم الي ــرة وب المثاب
مــع المرضــى خصوصــا إذا كان يؤمــن بــان الله مــا 
ــه دواء علمــه مــن علمــه  انــزل مــن داء الا جعــل ل

ــه.  ــه مــن جهل وجهل
كمــا التفــاؤل لــدى الطبيــب ينعكــس علــى مرضــاه 

في رفــع معنوياتهــم وحثهــم علــى الصبــر لعــل الله 
العــاج  في  امــرا خصوصــا  ذلــك  بعــد  يحــدث 
وتنبيههــم ان كثيــر مــن الامــراض عمومــا والوراثية 
خصوصــا لــم يكــن لهــا عــاج ســابقا وتوفــرت 
العلاجــات حاليــا ســواء علــى مســتوى الادويــة او 
زراعــة الكبــد او نخــاع العظــم وان الأبحــاث في 
تســارع لوجــود علاجــات جديــدة لكثيــر مــن وعلــى 

ــات. رٍأســها زراعــة المورث
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