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

أما بعد، 
أعزاءنـــا القـــراء اها وســـها مجـــددا بكـــم في العدد الســـابع مـــن مجلة 
وراثيـــات. في هذا العدد ســـنتحدث عن مواضيع عـــدة تتعلق بمفهوم مهم 

جـــدا وقاعـــدة أساســـية يرتكز عليها الطـــب 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 
الاسامـــي الحنيـــف حيث أمرنـــا بأخـــذ الاحتياطات الازمـــة قبل وقوع 
المـــرض واتخـــاذ الأســـباب الواقية منـــه، قال تعالـــى: »ولا تلقـــوا بأيديكم 

وأحســـنوا« التهلكة  إلى 
 )وراثيات( ستشـــرح بشـــكل تفصيلـــي طرق حديثة للوقايـــة من الأمراض 
الوراثيـــة كاســـتخدام الـــعاج الجيني وهـــو نوع من العاج يعـــدل الجينوم 
في خايـــا معينـــة لـــعاج أو الوقايـــة من حالـــة جينية أو مـــرض. وغيرها 
مـــن الطـــرق الحديثـــة والتـــي تجعلنـــا أكثـــر تفـــاؤلا وتطلعا لتطـــور العلم 

والواعد. الســـريع  الوراثي 
 )وراثيات(تشـــير الـــى انواع الـــعاج الجيني و تطبيقاته كمـــا تناقش أهم 

الأمـــراض النـــادرة مثل مرض الصمم و مـــرض التوحد.

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

@SSMG_genetic :تويتر وانستقرام 

 مقدمة العدد

د. عزيزة مشيبة
استشارية وراثة اكلينيكية 
نائب رئيس تحرير المجلة
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أنا عندي مرض نادر..
على الأرجح أنك قطعت الانترنت بحثا عنه..

وعن العاج الخاص به الذي لا يتوافر إلا بشق الأنفس، إذا كان موجودا.
ومررت بمراحل الانكار ، والصدمة ثم المقايضة ثم القبول بالمرض. هذه هي المشكلة الداخلية.

وتنقلت بين الدكاترة والمستشفيات حتى وصلت للتشخيص الصحيح. هذه هي المشكلة الخارجية.
قد تشعر بأن المجتمع خانك، وأنك وحيد في مواجهة هذا المرض المزمن. وهذه هي المشكلة الفلسفية.

هذه الوساوس التي تدور في عقلك، لها حل، وهناك أمل..
وهناك فرق طبية تبحث بالضبط عما تبحث عنه، قد تكون هناك حواجز اللغة لكنها تزول بسرعة.

وحواجز المكان كذلك . 
هناك طرق عدة للوصول إلى الدعم ، وأولها أن تتعرف على العاج، بتفاصيله.

بكمية المضاعفات والاثار الجانبية المصاحبة له، 
ستجد في الانترنت مجموعات دعم . شاركهم واستفد من طرائقهم في دعمك.

عندي مرض نادر

لا تتوقــع أن يفهــم الطبيــب المعالــج مرضــك مــن وجهــة نظــرك، فالأطبــاء 
ورقــة  لــك  ســيكتبون  الشــائعة.  الأمــراض  علــى  تعلمــوا  مــا  أكثــر  تعلمــوا 
ويذهبــون يفتشــون عــن قســط مــن الراحــة، فهــم فئــة منهكــة بشــكل عــام، 

القهــوة في أيديهــم. أكــواب  ويمشــون في الممــرات يحملــون 
ومرضــك ليــس شــائعا، وعلــى الأرجــح عاجــه مكلــف وجلــب الــعاج قــد 
يتصــف بمصاعــب جمــة. وإلا لــكان قــد تم حلــه من زمن في أقرب مســتوصف.

وهنا يكون دور الأمل، والعاج الجيني، ودورك كمريض أو قريب لمريض.

قد جربوا هذا العاج على فئران تجارب ونجح
- هل هذا معناه أن العاج جاهز؟

 لكــن دورك أن تنضــم لمجموعــات التجربــة البشــرية، وتســاهم بشــكل متقــدم 
في عاج البشــرية في هــذا المــرض النــادر.

الجينيــة  وعاجاتهــا  القادمــة  المقــالات  في  الأمــراض  بعــض  سأســتعرض 
المتقدمــة، ومــا هــو دورك بالضبــط كمريــض.

وقبــل ذلــك نتذكــر حديــث النبــي صلــى الله عليــه وســلم : « مــا أنــزل الله داء، 
إلا أنــزل لــه شــفاء«  رواه البخــاري

دمتم بود.
 

د.عبدالله الهاشم
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العلاج الجيني من الخيال إلى الواقع

ما هو العلاج الجيني؟
الــعاج الجينــي هــو نــوع مــن الــعاج يعــدل الجينــوم في خايــا معينــة 

لــعاج أو الوقايــة مــن حالــة جينيــة أو مــرض.

هنــاك عــدة طــرق لإجــراء الــعاج الجينــي. إحــدى الطــرق الشــائعة هــي 
اســتخدام نظــام توصيــل فيروســي يســمى الفيكتــور الفيروســي. يقــوم هذا 
ــى  ــة مــن جين واحــد إل ــل نســخة فعال ــي بتوصي ــعاج الجين ــن ال ــوع م الن
ــا عضــو أو نســيج مســتهدف. يعمــل عــن طريــق تغليــف جين فعــال  خاي
داخــل فيــروس، مثــل الفيــروس المرتبــط بالأدينــو أو اللينتيفيــروس، ثــم 
يقــوم الفيــروس بتوصيــل الجين المغلــف إلــى الجينــوم الخاص بالمريــض.

حقــق الــعاج الجينــي تقدمًــا كبيــرًا في معالجــة الاضطرابــات الجينيــة 
الوراثيــة. أصبــح بالإمــكان الآن معالجــة حــالات مثــل ضمــور العــضات 
الشــوكي وأشــكال معينــة مــن العمــى الوراثــي، التــي كانــت في الســابق 
تعتبــر لا يمكــن عاجهــا. علــى ســبيل المثــال، يعُــد Luxturna عاجًــا 
رائــدًا لمــرض شــبكية الــعين الوراثــي الــذي يمكــن أن يســتعيد الرؤيــة. 
وبالمثــل، توفــر عاجــات مثــل Zolgensma  عاجــات تغيــر حيــاة 
المرضــى لضمــور العــضات الشــوكي، ممــا يبــرز قــوة الــعاج الجينــي في 

ــة. ــراض الوراثي ــر مســار الأم تغيي

ــن  ــد م ــق العدي ــي حق ــعاج الجين ــن ال ــوع م ــى الرغــم مــن أن هــذا الن عل
النجاحــات – حيــث يوجــد الآن عــدة عاجــات جينيــة مــن هــذا النــوع 

متاحــة للمرضــى – إلا أن هنــاك قيــودًا.

في عالــم الطــب الجينومــي الــذي يتطــور بســرعة، يبــرز الــعاج الجينــي كرمــز للأمــل والابتــكار. هــذا النهــج المتطــور، الــذي يركــز علــى تعديــل الجينــات 
لمكافحــة الأمــراض أو الوقايــة منهــا، شــهد تقدمًــا ســريعًا في الســنوات الأخيــرة. مــع إمكانيتــه لمعالجــة مجموعــة واســعة مــن الامــراض الوراثيــة او الامــراض 

المعقــدة مثــل الســرطان، يعيــد الــعاج الجينــي تشــكيل فهمنــا لإمكانيــات الــعاج.

تطــورات كبيــرة شــهدها عالــم الــعاج الجينــي وتقنيــات تحريــر الجينــوم، وهــي تنُاقــش بشــكل متزايــد في الأخبــار والأدبيــات الطبيــة. لكــن، مــا هــي هــذه 
التقنيــات بالضبــط؟

هنــاك الآلاف مــن الحالات الجينيــة النــادرة، والعديــد منهــا نــاتج عــن طفــرات في جينــات مفــردة. تســمح التقنيــات الحديثــة بمعالجــة بعــض هــذه الحالات 
الجينيــة مــن المصــدر، إمــا عــن طريــق توفيــر نســخة غيــر مرضيــة مــن الجين أو عــن طريــق تعديــل النســخة المرضيــة القائمــة. هــذه التقنيــات في الــعاج 

الجينــي وتحريــر الجينــوم تحــدث ثــورة في معالجــة بعــض هــذه الحالات الجينيــة الفرديــة.

إحــدى الصعوبــات هــي أن الجينومــات الفيروســية عمومًــا أصغــر مــن 
بعــض الجينــات البشــرية، ممــا يعنــي أن الحزمــة الفيروســية لا تســتطيع 
ــى آلاف  ــي يمكــن أن تصــل إل ــات البشــرية الأطــول، والت اســتيعاب الجين
ــد مــن الفيروســات  ــك، يمكــن للعدي ــى ذل ــاز في الطــول. عاوة عل الكيلوب
مواقــع  للمضيــف في  النــووي  الحمــض  الجينيــة في  مادتهــا  تدمــج  أن 
ــات  ــا. إذا حــدث ذلــك، يمكــن أن يعطــل هــذا الأمــر جين عشــوائية تقريبً
ــل  ــة تمث غيــر مســتهدفة، ممــا قــد يســبب ضــررًا للمريــض. هــذه القضي
تحديًــا كبيــرًا في الــعاج الجينــي، حيــث يتطلــب الأمــر دقــة عاليــة لضمــان 

سامــة المريــض.

مــن ناحيــة أخــرى، تقنيــات تحريــر الجينــوم مثــل CRISPR توفــر مرونــة 
ــر واحــدة  ــي تعتب ــات  CRISPR، الت ــل الجين ــى في تعدي ــر ودقــة أعل أكب
مــن أحــدث الابتــكارات في مجــال الــعاج الجينــي، تســمح بإجــراء تغييرات 
دقيقــة ومحــددة علــى الجينــوم، وذلــك بتعديــل أو تعطيــل جينــات معينــة 

دون الحاجــة لإدخــال جينــات خارجيــة.
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ما هو تحرير الجينوم؟
تحريــر الجينــوم هــو نــوع مــن الــعاج الجينــي يشــمل إجــراء تغييــرات 
مســتهدفة ومتعمــدة في منطقــة محــددة مــن الجينــوم. يمكــن أن يتضمــن 
النــووي  الحمــض  تسلســل  تعديــل  أو  اســتبدال  حــذف،  إدخــال،  ذلــك 
DNA ، ويمكــن إجــراء تحريــر الجينــوم خــارج الجســم في المختبــر )في 
in vitro(، أو داخــل الخايــا لإعــادة إدخالهــا في كائــن  المختبــر أو 
حــي )خــارج الجســم أو ex vivo(، أو في الكائــن الحــي نفســه )داخــل 

.)in vivo الجســم أو

الجينــوم  تحريــر  تقنيــات  باســتخدام  تطويرهــا  تم  التــي  العاجــات 
و   CRISPR أو عاجــات  تعُــرف أحيانًــا بعاجــات تحريــر الجينــوم 
تشــترك جميــع هــذه العاجــات في هــدف الــعاج الجينــي – وهــو عاج 
الاضطرابــات الجينيــة الفرديــة – لكنهــا تســتخدم نهــج تحريــر الجينــوم 
ــدة مــن  ــر نســخة جدي ــدلًا مــن توفي ــي ب ــوم الأصل ــل تسلســل الجين لتعدي

الجين.

مثــل  العلمــي،  البحــث  لتحريــر الجينــوم تطبيقــات في  العيــادة،  خــارج 
ــات  ــر أو الكائن ــا المزروعــة في المختب ــة في الخاي ــات الفعال ــل الجين تعطي
النموذجيــة. يقــوم الباحثــون غالبًــا بهــذا لفهــم وظيفــة جين مــعين مــن 
خال مراقبــة مــا يحــدث للخليــة أو الكائــن الحــي عندمــا يتــم “إيقــاف” 
ــوم  ــر الجين ــت إدخــال طــرق CRISPR/Cas تحري ــي. جعل الجين المعن

أكثــر بأســعار معقولــة وســهلة الاســتخدام في المختبــرات.

CRISPR- تكنولوجيــا  الجينــات:  تحريــر  تقنيــات 
ومــا بعدهــا  Cas9

أحــد أهــم التطــورات في مجــال الــعاج الجينــي هــو ظهــور وتحــسين 
تقنيــة CRISPR-Cas9 ، هــذه الأداة الثوريــة لتحريــر الجينــات قــد 
جعلــت مــن الممكــن تعديــل الحمــض النــووي )DNA( بدقــة وكفــاءة، 
 CRISPR ــدرة ــي. تســمح ق ــدًا في الطــب الجين ــح عصــرًا جدي ممــا فت
علــى اســتهداف تســلسات جينيــة محــددة بدقــة غيــر مســبوقة في الــعاج 
 .CRISPR Cas9 الجينــي، ممــا يقلــل مــن خطــر الآثــار الجانبيــة وراء
و  CRISPR-Cas12 مثــل  جديــدة  إصــدارات  استكشــاف  يتــم 

CRISPR-Cas13  لقدراتهــا الفريــدة في اســتهداف جوانــب مختلفــة 
مــن الجينــوم وRNA، ممــا يفتــح مجــالات جديــدة للــعاج.
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تعديــل القاعــدة هــو نــوع مــن تحريــر الجينــوم - وهــي طريقــة لإجــراء تغييــرات مســتهدفة علــى تسلســل قطعــة مــن 
الحمــض النــووي

غالبــا يشــير CRISPR إلــى طــرق تحريــر الجينــوم التــي تســتخدم جزيئــة RNA دليليــة مــن CRISPR للعثــور علــى هدفهــا. CRISPR هــو اختصــار 
 RNA ــات ــووي البكتيــري التــي تشــفر لجزيئ يعنــي “تكــرارات قصيــرة متباعــدة بانتظــام متشــابكة”، وهــي تصــف الأنمــاط الماحظــة في الحمــض الن
دليليــة تســتهدف تســلسات الحمــض النــووي المحــددة. تقتــرن هــذه الجزيئــات الدليليــة مــع بــروتين مرتبــط بـــ)CRISPR )Cas، الــذي يقطــع الحمــض 
.CRISPR الدليلــي. تم اســتخدام هــذه الجزيئــات البكتيريــة مــن قبــل العلمــاء لإنشــاء تقنيــة تحريــر الجينــوم المبنيــة علــى  RNAـــ النــووي عندمــا يجــد ا

أكثــر أنــواع CRISPR شــيوعًا، CRISPR/CAS9  يتكــون مــن RNA دليلــي معــدل لاســتهداف تسلســل DNA مــعين بالإضافــة إلــى Cas9 الــذي 
يقطــع كا الخيــطين مــن الحمــض النــووي بمجــرد العثــور علــى هدفــه. يســمح الانقطــاع المنشــأ في الحمــض النــووي بإضافــة أو إزالــة الحمــض النــووي في 

موقــع الهــدف؛ بشــكل مريــح، ســتصلح آليــات الإصاح الذاتــي للخليــة الانقطاعــات.

يســتخدم تعديــل القاعــدة RNA دليلــي CRISPR لربــط تسلســل هدفــه، ولكــن بــدلًا مــن قطــع خيــط الحمــض النــووي، يغيــر كيميائيــاً إحــدى حــروف 
قاعــدة الحمــض النــووي إلــى أخــرى. لــذا، يعتبــر تعديــل القاعــدة جــزءًا مــن عائلــة CRISPR لتحريــر الجينــوم، ولكنــه لا يعمــل بطريقــة “القــص واللصــق” 

. CRISPR/Cas9 المرتبطــة أكثــر بـــ

أمثلة ملهمة حديثه على تطبيقات التحرير الجيني 

 CRISPR و   Vertex شــركتا  حصلــت   ٢٠٢٣ نوفمبــر  في   .١
Therapeutics  علــى تصريــح في المملكــة المتحــدة لاســتخدام عاجهمــا 
لمرضــى   CASGEVY™ )exagamglogene autotemcel(
فقــر الــدم المنجلــي وفقــر الــدم البيتــا ثاســيميا. هــذا اول عاج يســتخدم 
تقنيــة  CRISPR في العالــم يحصــل علــى مثــل هــذا الاعتمــاد و يمُثــل خطــوة 

كبيــرة في تحــسين الصحــة البشــرية عبــر الــعاج الجينــي.

٢. وكذلــك في ســبتمبر ٢٠٢٣  نشُــرت في مجلــة NEJM  دراســة هــي 
الاولــى مــن نوعهــا  تناولــت اســتخدام تقنيــة تحريــر القاعــدة الجينيــة في عاج 
ســرطان الــدم الليمفــاوي التائــي الحاد لــدى الأطفــال. هــذا النهــج يظهــر كيــف 
يمكــن لتعديــل الجينــات أن يقــدم عاجــات فعالــة وموجهــة للأطفــال المصــابين 

بأنــواع معينــة مــن الســرطان.

٣. في يوليــو ٢٠٢٢، أصبــح مريــض في نيوزيلنــدا أول مــن تلقــى عاج جينــي 
بتعديــل القاعــدة داخــل الجســم كجــزء مــن تجربــة ســريرية تهــدف إلــى تعطيــل 
جين PCSK9 في خايــا الكبــد بشــكل دائــم. يســبب هــذا الجين مســتويات 
بعــض  الكثافــة في  منخفــض  الدهنــي  البــروتين  الكوليســترول  مــن  عاليــة 
الأشــخاص، ممــا يــؤدي مــع مــرور الوقــت إلــى انســداد الشــرايين ويمكــن أن 
يــؤدي إلــى النوبــات القلبيــة والســكتات الدماغيــة. تم تطويــر الــعاج، المعــروف 
 Verve ١٠١، بواســطة شــركة التكنولوجيــا الحيويــة-VERVE  باســم

.Therapeutics

التحديات وآفاق المستقبل
علــى الرغــم مــن الفــرص الكبيرة التي يقدمها العاج الجيني او التحرير 
الجينــي، يواجــه هــذا المجال تحديــات تشــمل ضمــان الأمــان والفعاليــة 
علــى المــدى الطويــل ومواجهــة التحديــات الأخاقيــة والتنظيميــة. لكــن، 
الابتــكارات المســتمرة في هــذا المجال تبشــر بإمكانيــة تطويــر عاجــات 

ثوريــة يمكــن أن تغيــر مجــرى الأمــراض الخطيــرة والمزمنــة.

ــوي، وهــو  ــرًا وواعــدًا في الطــب الحي ــي مجــالاً مثي ــعاج الجين ــل ال يمث
يقــف علــى أعتــاب عصــر جديــد مــن الاكتشــافات الطبيــة التــي تعــد 
بتغييــر مجــرى عاج العديــد مــن الأمــراض. مــع التطــور المســتمر لهــذه 
التقنيــات، نحــن نتطلــع إلــى مســتقبل يمكــن فيــه مواجهــة الأمــراض 

ــة. ــرة وفعال ــة مبتك ــول عاجي ــدًا بحل ــر تعقي الأكث

ا.د.ملاك الثقفي
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هل الصمم مشكلة وراثية؟

ومن خال أبحاثي في مجال الكشف عن الجينات الوراثية للصمم 
الوراثي في مجتمعنا السعودي بالتعاون مع مركز التميز لبحوث 

الجينوم الطبية في جامعة الملك عبد العزيز بجدة ومستشفى الملك 
فيصل التخصصي بالرياض ومستشفى الملك فهد العام بجدة منذ عام 
٢٠٠٩ تم اكتشاف جينات عديدة ومن أهمها جين )تي إم سي)١ وجين 

)متازمة أشر( وهي أكثر المتازمات انتشارًا  في المجتمع السعودي.
و في جامعة طيبة في المدينة المنورة اكتشف أن )اوتف جين( هو أيضًا 

من الأكثر انتشار في مجتمعنا السعودي. 
وبعد نتائج هذه الأبحاث واكتشاف العديد من الجينات كان لابد من 

نشر أهمية التشخيص الجيني للصمم الوراثي.
ولقـد عملـت عـدد مـن المحاضـرات التثقيفيـة عـن طريـق اليوتيـوب 

والـزوم، وتمـت مناقشـة العديـد مـن مشـاكل الصمـم التـي تواجـه 
العوائـل مـن خـال اشـتراكي في الواتـس اب مـع مجموعـة زراعـة 

القوقعـة وبلـغ عـدد أعضـاء المجموعـة ٤٠٠ عائلـة منهـم أبـاء و أمهـات 
ومنهـم متخصصـين في مجـال القوقعـة.

الأمراض الوراثية تظهر بأنواع مختلفة كثيرة منها الاستقابية، العصبية، والقلبية، 
والمتازمات والتشوهات الخلقية.

بعض هذه الحالات يقدر لها الوفاة في فترة الطفولة أو تعيش بمشاكل جسدية وعقلية 
وتتردد كثيرًا على المستشفيات لتعدد المشاكل الصحية المصاحبة ثم تحال إلى طبيب 

الوراثة والاسترشاد الوراثي للتشخيص.

وما لاحظته من خال خبراتي وعملي وأبحاثي في مجال الوراثة لمدة ٢٧سنة أن 
الصمم يوجد في كثير من العوائل ويتكرر في أكثر من فرد في العائلة. لكن تظل العائلة 

في سكون لاعتباره خلقة طبيعية ولا تفكر بأنه قد يكون مرض وراثي.  لذا نجد أن 
معظم العوائل قد يكون لها طفلين أو أكثر مصابين بالصمم وتتعايش الأسرة معهم بلغة 

الإشارة أو زراعة القوقعة، ويكون طبيب السمعيات والتخاطب يتابع معهم وهذا هو 
الحل. وإذا أنجبت الأسرة طفاً آخر أصم يبحثون عن الحل نفسه ولا تفكر الأسرة 
أن تكرار هذه المشكلة هو مرض وراثي. لأن العائلة والأجيال السابقة لا يعانون من 

الصمم وبهذا يتم استبعاد أن المرض وراثي لأن المعروف عند الكثير أن الوراثة لابد أن 
تكون مصاحبة لأب أو أم مصابين بالصمم أو يكون الصمم موجود في الأجداد وينتقل 

إلى الأبناء ولا يتوقع أبدا أن الوراثة هذه من نمط الوراثة المتنحية: والتي يكون الأبوين 
سليمين سمعيًا، ولكن يظهر الصمم في الأطفال. وفي معظم هذه الحالات يكون الأب 

والأم تربطهم قرابة. أما السبب الآخر هو أن أطباء السمعيات في معظم المستشفيات لا 
يقومون بتحويل الحالة لاسترشاد الوراثي إلا نادرا لذلك معظم العوائل لا تعلم بأهمية 
المستشار الوراثي وخطط الإنجاب. ونجد توجه أصحاب الصمم إلى السمعيات وزراعة 
القوقعة كحل، ولكن يبقى الإنجاب مستمر فيبقى المرض مستمر وتزداد حالات الصمم. 

وأيضًا قلة الوعي بكيفية التوارث هو أحد الأسباب وخاصة في زواج الأقارب.
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فكرت بعد ذلك بعمل استبيان معهم لأعرف مدى حجم انتشار الصمم في مجتمعنا ومدى معرفة المجتمع بالجينات 
اشترك في الاستبيان ١٣٦ شخص من جميع مناطق المملكة واكثر المناطق المشتركة في الاستبيان هي منطقة الرياض. 

نوع القرابة :
١١٢عائلة تربط الزوجين قرابه بنسبة ٨٢%

وهما ســـليمين ولديهـــم أطفـــال مصابـين بالصمم، أي أن لديهـــم صمـم 
صمــم متنحــي

عائلــــة واحــــدة وجــــد فيهــــا لــــدى الأب صمــــم ووثهالابنه) أي صمــــم 
ســائد (

٧١عائلـة لـم يتزوجـوا مـن الأقربـاء والوالدين سالمين
 ولديهــم فقــط طفــل واحــد اصــم غيـــر معـــروف الســـبب لعـــدم عمـــل 

أي تحاليـــل

هل كان هناك عوائل اخرى مصابه بالصمم ؟
أكثـر مـن ٦٢% مـن العوائـل لديهـم أطفـال مصابـين بالصمـم و الأبويـن 
ســــليمين و تربطهــــم قرابــــة و لــــم يكــــن أحــــد في العائلــــة تمامــــا مــــن 
الأقـــارب إلـــى رابـــع جـــد لديهـــم صمـــم .. أي أن الصمـــم الوراثـــي بـدء 

مـــن هنـــا و الأجيـــال الســـابقة لـم يظهـــر فيهـم الصمـم

من أين بدأت الوراثة ؟
كمــــا هــــو موضــــح في رســــم شــــجرة العائلــة، الصمــم لــم يظهــر عنــد 
أحـــد مـــن الأبـــاء أو الأعمـــام أو الخيـان أو الأجـــداد فمـــن أيـــن ظهـــر 

الصمــــم الوراثــي ؟
يفســــر بــــأن الوراثــــة بــــدأت عندمــــا كان الابويــــن حاملــــين للمــــرض 
ــر في  ــم تظهـ ــال و لـ ــد الاطف ــتين المســببة للصمــم عن ــت المورث واجتمع
ــتين    ــع مورث ــم تجتمـ ــه لـ ــابقا لأنـ ــن سـ ــة المذكوريـ ــراد العائلـ ــع أفـ جميـ

ــم ــرة الصم ــس طف لنفــ
أمـــا الأجـــداد و الأبـــاء كانـــوا يحملـــون الطفـرات لمورثـة واحـدة فقـط و 
تكـرار الصمـم في الأسـرة يدعـم بأنهـا وراثيـة فالأسـباب الغيـر وراثيـة 

لا تكـرر في الأسـرة في كل مـرة.
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هل تم ظهور نتائج الفحص للجينات ؟
يوجد عدد كبير من الأشخاص تم عمل فحص الجينات لهم ومرت سنوات طويلة والى الان لم تظهر النتائج

ومــع التقــدم الســريع في التقنيــة الجزيئيــة للكشــف عــن الكثيــر مــن الأمــراض الوراثيــة، لاتــزال بعــض النتائــج الوراثيــة للصمــم لــم تظهــر حتــى الآن…  لعــدم 
اكتشــاف الطفــرة المســببة للصمــم علــى الرغــم مــن وضــوح الصمــم للأشــخاص إكلينيكيًــ

لكـــن عـــدم ظهـــور الطفـــرات الوراثيـــة في النتائـــج الوراثيـــة لا يعنـــي أن الصمـــم غيـــر مـــورث فقـــد تكـــون الطفـــرات الوراثيـة لـم تكتشـف بعـــد أو تحتـاج إلـى 
تقنيـــات أحـــدث في التشـــخيص. مثــل فحــص الاكســوم الكامــل وكذلــك فحــص الجينــوم الكامــل.

الخلاصة :
فحص الجينات مهم جدا

-عند الرغبة بالزواج من الأقارب ينصح بإجراء فحص الجينات الوراثية للصمم قبل الزواج وخاصة من لديهم صمم من كا الطرفين.
-إذا كان الشـريكين حاملـين لطفرات جينـات الصمـم الوراثـي ينصـح بعـدم الاقتـران وتوضـح لهـم أن نسـبه ولادة طفـل مصـاب بالصمـم هـي ٢٥% والقـرار 

لهمـا.
-اذا كان أحـــد الوالديـــن أو كاهمـــا لديـــه طفـــرات جينيـــة وراثيـــة معروفـــة أو كان لديهـــم أطفـــال مصابـــون مســـبقاً وتم تحديـــد الطفـــرة الوراثيـــة للصمم 
تسـتخدم تقنيـة الفحـص الجينـي الوراثـي قبـل انغـراس الأجنـة وهـو مـا يعـرف بطفـل الأنابيـب حيـث يؤخـذ مـن الزوجـين نطـف حيوانـات منويـة وبويضـات 

وتلقـــح في المختبـــر ثـــم تفحـــص البويضـــة الملقحـــة جينيـاً، ومـن ثـــم يتـم اختيـار البويضـات السـليمة وتغـرس في الرحـم.

التوصيات والنظرة المستقبلية :
-الــعاج الجينــي لبعــض الطفــرات الوراثيــة كان حلــم وقــد تحقــق. حيــث اعلــن في نوفمبــر ٢٠٢٣ عــن نجــاح أول حالــة في الــصين. لذلــك كان لابــد لنــا مــن 

الاهتمــام الكبيــر لمعرفــة نــوع الطفــرات المســببة للصمــم حتــى نصــل إلــى الــعاج.
-التعـــاون المشـــترك بـين الجمعيـــة الســـعودية للوراثـــة والجمعيـــة الســـعودية للإعاقـــة الســـمعية والهيئـــة العامـــة للإحصـــاء لمعرفـــه العدد الحقيقي للصمـــم 

والـــذي كان اخـــر إحصائيـــة للهيئـــة العامـــة للإحصـــاء ٢٠١٧ هـــو ٢٢٩٥٤١ أصم. للتعـــرف علـــى حجـــم المشـــكلة وكيفية الحـــد منهـــا.
-مواصلــة الأبحــاث والكشــف عــن الطفــرات والجينــات باســتخدام التقنيــة الحديثــة حتــى نتمكــن مــن كشــف معظــم هــذه الطفــرات والجينــات التــي لــم 

تكتشــف بعــد.
-التعـــاون بـين مراكـــز الســـمعيات والوراثـــة للعمـــل علـــى تفعيـــل الفحـــص الوراثـــي وبالتالـــي تســـجيل أهـم الجينـات والطفـرات حتـــى يتمكـن مـن إدراج هـذه 

الجينـــات تحـــت فحـــص مـــا قبـــل الـــزواج حتـــى نتمكـن مـــن الحـد مـن انتشـار الصمـــم الوراثـي والله المسـتعان.

هل تعلمون بفحص الجينات ؟
كان٦١% مــن المشــاركين في الاســتبيان، لــم يكــن لهــم علــم بوجــود فحص 

للجينــات. وهــي نســبة كبيــرة تــدل علــى قلــة وعــي المجتمع

ماهو السبب لعدم  فحص الجينات ؟
كان لعدم العلم بالفحص الجيني 

أو لعدم وجود الفحص مجانا
 أو بسبب غاء السعر

 أو لعدم الرغبة في عمل الفحص

عدد العوائل التي تم فحص الجين الوارثي لهم
 ١٧% من المشاركين تم فحص الجينات لهم

د. سميرة سقطي 
طبيبة أطفال تخصص أمراض وراثية 
وعضوة في جمعية الإعاقة السمعية 
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التعريف : 
ــى مــرض التوحــد لأول مــره، كان العلمــاء  عندمــا تم التعــرف عل
يعتقــدون بأنــه مرضــاً بيئيــاً، ولكــن عقــوداً مــن الأبحــاث المســتمرة 
ــة،  ــة ومعقــدة للغاي ــة متباين ــة وراثي ــأن التوحــد هــو حال كشــفت ب
وقــد تنتــج بفعــل تفاعــات معقــدة بــين مجموعــة مــن المتغيــرات 
الجينيــه والتــي تخلــق طيفــا لهــذا المــرض تتفــاوت فيــه العــراض 
المتغيــرات  انــه تم اكتشــاف بعــض  الــي اخــر الا  مــن شــخص 
المفــردة التــي تعمــل علــى تكويــن المــرض يعتبــر التوحــد أحــد أكثــر 
اضطرابــات النمــو العصبــي انتشــاراً، حيــث يصيــب مــا يقُــدّر 

بنحــو طِفــل مــن كل ٥٩ طفــاً. 

التوحد

• التوحّــد طَيــف، فــكُل شــخص توحّــدي يختلــف عــن شــخص 
توحّــدي آخــر، لذلــك نجــد أن بعــض الأشــخاص مُســتقليّن، وقــد 
يحتاجــون إلــى القليــل مــن الدعــم أو لا يحتاجــون إليه بتاتــاً. بينما 
البعــض الآخــر قــد يحتاجــون إلــى مســاعدة مــن أحــد الوالديــن أو 

الــى مســاعدة مقدّمــي الرعايــة بشــكل يومــيّ مُســتمَِر. 
• هنــاك أشــخاص يواجهــون صعوبــة في التخاطــب والتواصــل 
أفــكار  فهــم  في  صعوبــة  يجــد  بعضهــم  بينمــا  الآخريــن،  مــع 
ومشــاعر المحيطــين بــه. قــد يجــد بعضهــم أن الأضــواء الســاطعة 
او الأصــوات الصاخبــة مُرهِقــه او غيــر مُريحَــه، لذلــك قــد لا 
ينســجمون مــع الآخريــن في الـــمُناسبات الاجتماعيــة غيــر المألوفة 
لهــم بســهولة. قــد يســتغرق الشــخص التّوَحــدي وقتــاً أطــول لفهــم 
المعلومــات، أو قــد يقــوم بالتفكيــر أو فعــل بعــض التصرفــات مِــراراً 

وتِكــراراً لمــدةٍ ليســت بالقصيــرة.

ذلــك لا  فــإن  بالتوحــد،  مــا  يتــم تشــخيص شــخص  عندمــا   •
يعنــي أنــه مريــض، وإنمــا أن عقــل هــذا الشــخص يعمَــل بطريقــة 
مختلفــة ومُميــزه عمّــن حَولـَـه حيــث يفهــم الامــور بلغتهــاو مفهومــه 
الخــاص. تتفــاوت مُســتوَيات الــذكاء للشــخص التوحّــدي، فقَــد 
ــي  ــد يعان ــدل، وق ــى معت ــن المتوســط إل ــى م ــراوح مــن ذكاء أعل تت
بعضهــم مــن صعوبــات في التعلــم و هــم الأشــخاص الذيــن يجــدون 

ــاء بأنفســهم. ــة في الاعتن صعوب
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الخصائص والاعراض : 
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التحاليل الوراثيه :
 لا يوجــد قاعــدة توريــث محــدد للتوحــد وغالبا مــا تكون المتغيرات 
الجينيــه المرتبطــه فيــه طفــرات مســتحدثه ســواء بالبيضــه او 
الحيــوان المنــوي او نشــات اثنــاء التخصيــب. حيــث انهــا لا توجــد 
بــالام ولا الاب الا ان عوامــل وراثيــة اخــرى ترتبــط بالســلوك 
تــورث مــن الام والاب تشــكل طيــف المــرض الــذي يتبايــن فيــه 
طفــل عــن غيــره. و حاليــا توجــد قواعــد بيانــات لاكثــر المتغيــرات 
المرتبطــه بالتوحــد شــيوعا وتســتخدم لتشــخيص المــرض وان مــن 
  Copy number variation اكثــر المتغيــرات شــيوعا هــي
وهــي تكــرار عــددي لمتسلســل وراثــي معــين. تشــكل هــذه المتغيرات 

لوحدهــا المــرض او ترتبــط مــع غيرهــا لتكوينــه.

أهم طرق التشخيص :

التشخيص السريري :
 يعتمــد الأطبــاء علــى تاريــخ وســلوك الطفــل خــال مراحــل نمــوّه. 
يمكن اكتشــاف ســمات التوحد في مرحلة الطفولة المبكرة )خال 
الســنة الأولــى والنصــف مــن العمــر حتــى عمــر الســنتين(، ولكنــه 
قــد يتأخــر التشــخيص أحيانــاً حتــى يصبــح الشــخص مراهــق أو 
ــاك  ــر. هن ــى الدعــم في ســن مبكّ ــر الحصــول عل ــغ، ممــا يؤخّ بال
بعــض الوســائل الحديثــة للكشــف عــن الجينــات المســببة للتوحــد، 
ولكنهــا مُكلفــة والطريــق إلــى تطبيقهــا ســريرياً في التشــخيص 

والتحكــم بالمــرض لا يــزال طويــاً.   
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العلاج :

ــه تســتدعي العــاج، ولكــن الاســتعانة ببعــض  ــه طبي التوحــد ليــس حال
الدعــم أو بعــض الأدويــة ســيجعل حيــاة الفــرد أســهل وأفضــل. تقــديم 
الدعــم فيمــا يخــص تحســين مهــارات التواصــل والســلوك الاجتماعــي 

ســيضمن للفــرد جــودة حيــاة أفضــل. 
يهتــم الطــب الحديــث بمــا يعــرف بالعــاج الجينــي، والــذي يعُتقَــد بأنــه 
ــه،  ــة الصحيحــة لتطبيق ــاء للطريق ــورة في حــال توصــل العلم ســيكون ث
ــة  ــون التوحــد حال ــك ك ــر المفــرد المســبب للمــرض وذل خصوصــا للمتغي

ــة.   ــة معقــدة ومتباين وراثي
مطروحــه    Gene replacement therapy ال  ان فكــرة  كمــا 
المســبب  المتاثــر  البيولوجــي  المســار  يتــم اصــاح  كبيــر حيــث  بشــكر 
والمرتبــط بالمــرض وتصحيحــه الــي وضعــه الطبيعــي مــن خــال معرفــة 
المســارات المتاثــرة واعادتهــا الــي وضعهــا الطبيعــي باســتخدام العاجــات 

الجينيــة الحديثــه او الدويــة المصححــه .

أهم المقترحات بعد التشخيص الأولي :

• متابعة نموّ الطفل من عدة نواحي وتشمل:
- اللعب 
- التعلم

- التحدث
- التعامل 
- الحركة.

• فحص النّمو السلوكي للطفل من عدة نواحي وتشمل:
- نمو الطفل اللغوي 

- الحركي
- الفكري 

- السلوكي - العاطفي.
• التقييم التنمويّ الشامل مع مختصّ متدرب، مثل:

- طبيب الأطفال.
- اخصّائي علم نفس الطفل.

- أخصائي أمراض النطق والتخاطب.
- أخصّائي العاج الوظيفي. 

د. مريم العيسي
أستاذ مساعد وراثة جزيئية

معلوماتية وراثية و هندسة جينية
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العلاج الجيني 
ــعاج  ــة للشــخص ل ــواد الوراثي ــل الم ــى تعدي ــي يعتمــد عل هــو نهــج طب
الأمــراض أو الوقايــة منهــا. الهــدف مــن الــعاج الجينــي هــو إدخــال 
أو إزالــة أو تعديــل جينــات محــددة داخــل خايــا الشــخص لتصحيــح 
ــى مكافحــة تلــك  ــز قــدرة الجســم عل ــة، أو تعزي الاضطرابــات الجيني

الأمــراض.
ــي، ولكــن  ــعاج الجين ــات المســتخدمة في ال ــد مــن التقني ــاك العدي هن
النهــج الأكثــر شــيوعاً يعتمــد علــى إدخــال جين وظيفــي في خايــا 
المريــض. ويمكــن تحقيــق ذلــك باســتخدام حامــل يعــرف بالناقــل، 
لنقــل  تعديلــه  نشــط تم  أو  غيــر ضــار  فيروســاً  يكــون  مــا  وعــادة 
الجينــات العاجيــة إلــى الخايــا المســتهدفة. وبمجــرد وجــود الجينات 
العاجيــة داخــل الخايــا، يمكــن أن تنتــج بروتينــاً وظيفيــاً أو تؤثــر 
علــى تعبيــر الجينــات الموجــودة لاســتعادة الوظيفــة الطبيعيــة للخليــة.

ويبشــر الــعاج بالجينــات بمعالجــة مجموعــة واســعة مــن الأمــراض 
والأنيميــا  العضلــي،  والضمــور  الكيســي،  التليــف  مثــل  الوراثيــة، 
المنجليــة. وقــد تكــون لهــا أيضــاً تطبيقــات في عاج أنــواع معينــة 
مــن الســرطان والاضطرابــات العصبيــة وأمــراض القلــب والأوعيــة 
الدمويــة. وبالإضافــة إلــى ذلــك، يمكــن اســتخدام الــعاج الجينــي 
لتعزيــز اســتجابة الجهــاز المناعــي في الجســم للأمــراض، كمــا في حالــة 

الــعاج المناعــي للســرطان.
 

وعلــى الرغــم مــن إمكانــات الــعاج الجينــي، فإنــه لا يــزال مجــالًا 
ناميــاً، وهنــاك العديــد مــن التحديــات التــي يتــعين علــى علمــاء علــم 
الوراثــة التصــدي لهــا. وتشــمل إيصــال الجينــات العاجيــة بكفــاءة 
عاليــة إلــى الخايــا المســتهدفة، وضمــان التعبيــر الطويــل الأجــل 
للجينــات المدخلــة، والتقليــل إلــى أدنــى حــد مــن الاســتجابات المناعيــة.

ومــن الجديــر بالذكــر أنــه في حين أن الــعاج الجينــي أظهــر نتائــج 
واعــدة في التجــارب الســريرية والاكلينيكيــة، فهــو ليــس متوفــراً علــى 
نطــاق واســع كخيــار عاجــي مثالــي. وهــذا المجال في تطــور متســارع، 
إلــى تحــسين سامــة وفعاليــة تقنيــات  وتهــدف البحــوث الجاريــة 
الغــذاء  إدارة  مثــل  التنظيميــة،  الــوكالات  وتقــوم  الجينــي.  الــعاج 
والــدواء الأمريكيــة، بتقييــم واعتمــاد العاجــات الجينيــة علــى أســاس 

ــى حــدة. ــة عل كل حال

العلاج الجيني: أنواعه وتطبيقاته
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أنواع العلاجات الجينية:
وهنــاك عــدة أنــواع مــن تقنيــات الــعاج الجينــي التــي يمكــن اســتخدامها اعتمــاداً علــى الأهــداف والمتطلبــات المحــددة للــعاج. هنــا بعــض الأنــواع الشــائعة 

مــن الــعاج الجينــي:

وهــذه مجــرد أمثلــة قليلــة علــى تقنيــات الــعاج الجينــي، ويتقــدم المجال باســتمرار بتقنيــات واســتراتيجيات جديــدة يجــري تطويرهــا. ويعتمــد اختيــار نــوع 
محــدد مــن الــعاج الجينــي علــى طبيعــة المــرض، والخايــا المســتهدفة، والنتيجــة العاجيــة المرغوبــة.

1- الاستبدال الجيني: 
ــة مــن جين معطــوب أو  ــى إدخــال نســخة وظيفي  ويعتمــد هــذا النهــج عل
مفقــود في خايــا المريــض. وعــادة مــا يتــم اســتخدام النواقــل الفيروســية 
لتوصيــل  الجينــات العاجيــة، مثــل فيــروس الأدينــو )AAV( أو الفيروس 
ــا، يتمكــن مــن  العدســي )Lintivirus(. وبمجــرد دخــول الجين الخاي

إنتــاج البــروتين المفقــود أو مــن اســتعادة الوظيفــة الطبيعيــة للخليــة.

2- التعديل الجيني:
إدخــال   ،CRISPR-Cas9 مثــل  الجينــات،  تعديــل  تقنيــات  تتيــح   
ــا المريــض.  تعــديات دقيقــة علــى تسلســل الحمــض النــووي داخــل خاي
ويمكــن اســتخدام هــذا النهــج لتصحيــح الطفــرات الجينيــة، أو تثبيــط 
مواقــع  في  عاجيــة  جينــات  إدخــال  أو  للأمــراض،  المســببة  الجينــات 

محــددة في الجينــوم.

3 - العلاج بالإضافة الجينية: 
 في بعــض الحالات، يمكــن إدخــال جين إضــافي في خايــا المريــض لتوفيــر 
منافــع عاجيــة بــدلا مــن الاســتعاضة عــن جين معطــوب. ويمكــن القيــام 
بذلــك لإنتــاج بــروتين محــدد أو لإدخــال جين عاجــي لــه وظيفــة مختلفــة 

عــن الجينــات الأساســية.

4 – المعالجة بالإسكات الجيني:
ويهــدف هــذا النهــج إلــى خفــض أو إســكات تعبيــر الجينــات المســببة 
 )siRNA( التداخلــي الصغيــر RNA للأمــراض. ويمكــن اســتخدام
لاســتهداف وتحلــل جزيئــات )mRNA( التــي تحمــل التعليمــات لإنتــاج 

البروتينــات المســببة للأمــراض.

5 - العلاج بالجينات الانتحارية:
يعتمــد الــعاج بالجينــات الانتحاريــة علــى إدخــال جينــات في الخايــا 
ــة  ــات الكيميائي ــل المركب ــا عرضــة لمعالجــة محــددة، مث المســتهدفة تجعله
أو الــعاج بالإشــعاع. وينتــج الجين المدخــل إنزيمــاً ســامّا انتقائيــاً داخــل 

الخايــا المســتهدفة )الســرطانية(، ممــا يــؤدّي إلــى تدميرهــا.

6 - العلاج بالجينات المناعية:
ويهــدف هــذا النــوع مــن العاجــات إلــى تحفيــز أو تعزيــز الاســتجابة 
المناعيــة ضــد الأمــراض، وأهمهــا الأورام. حيــث يمكــن إدخــال جينــات 
أو   cytokines مثــل  المناعــي،  للجهــاز  المحفــزة  البروتينــات  ترميــز 
مثبطــات نقــاط التفتيــش المناعيــة، في خايــا المريــض لتفعيــل وتعزيــز 
قــدرة الجهــاز المناعــي علــى التعــرف علــى الخايــا الســرطانية والقضــاء 

عليهــا.
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تقنية CRISPR وطريقة تطبيقها:
ــل  ــا CrisPR (Clustered Regularly interspaced Short Palindromic Repeat) هــي تعــد كأقــوى أداة في تعدي إن تكنولوج

الجينــات والتــي أحدثــت ثــورة في ميــدان الهندســة الوراثيــة. ويمكــن إيجــاز مبــادئ هــذه التقنيــة علــى النحــو التالــي:

وقــد أدت تكنولوجيــا CRISPR إلــى تبســيط وتســريع عمليــة تعديــل الجينــات إلــى حــد كبيــر، ممــا جعلــه أكثــر ســهولة للباحــثين، وربمــا فتــح إمكانيــات 
ــة أمــران أساســيان عنــد تطبيــق هــذه  ــارات الأخاقيــة والتقييــم الدقيــق للمخاطــر والفوائــد المحتمل جديــدة لمعالجــة الأمــراض الوراثيــة. بيــد أن الاعتب

التقنيــة.

 :CRISPR-Cas9 1 - نظام
 تســتند تكنولوجيــا CRISPR إلــى آليــة الدفــاع الطبيعــي الموجــودة 
نظــام  ويتألــف  الفيروســية.  الأمــراض  ضــد  البكتيريــا  بعــض  في 
 9-Cas البــروتين  رئيســيين:  عنصريــن  مــن   CRESPRS-Cas9
والبــروتين الدليــل )gRNA(. ويعمــل بــروتين Cas9 كمقــص جزيئــي، 
في حين أن gRNA يوجهــه إلــى التسلســل المســتهدف والمحــدد مــن 

.)DNA( الجينــوم 

2- التعرف على الهدف : 
 صُمِــم البــروتين الدليــل )gRNA( ليكــون مكــماً للتسلســل المســتهدف 
مــن الحمــض النــووي الــذي يلــزم تعديلــه. ويحتــوي gRNA على تسلســل 
النــووي  الحمــض  يطابــق  الــذي  البروتينــي«  »المســبار  يســمى  قصيــر 

.Cas9 ــروتين ــط للب ــه تسلســل الســقالة الراب المســتهدف، ويلي

3 – تقطيع الحمض النووي DNA المستهدف: 
النــووي  بالحمــض   gRNA-Cas9 مركــب  يرتبــط  أن  بمجــرد   
المســتهدف، فــإن بــروتين Cas9 يقطــع جزأيــن مــن الحمــض النــووي 
 double-stranded( في مــكان محــدد، ممــا يحــدث كســرا مــزدوج
)break )DSB(. ومــن ثــم فــإن DSB يحفــز آليــات إصاح الحمــض 
النــووي للخليــة، بحيــث يمكــن اســتغالها لإدخــال التغييــرات الوراثيــة 

المرغوبــة.

 DNA repair( النــووي  الحمــض  إصلاح  آليــات   -4
 :)mechanism

ــن اســتخدامهما  ــان لإصاح الحمــض DNA يمك ــاك مســاران أولي  هن
باســتخدام تقنيــة CRISPR: أحدهــا هــو مــا يعــرف بالانضمــام إلــى 
الموجــه  بــالإصاح  يعــرف  والآخــر   )NHEJ( متطابقــة  غيــر  نهايــة 
بالتجانــس )HDR(. وآليــة الإصاح NHEJ هــي آليــة خاقة للأخطاء 
في تسلســل الحمــض النــووي عــن طريــق إدخــال أو حــذف أجــزاء صغيــر 
مــن التسلســل الجينــي في موقــع DSB، ممــا يــؤدي إلــى تعطيــل الجينــات 

أو إســكاتها.

5- التغيرات الجينية:
 يمكــن إدخــال تعــديات جينيــة محــددة أثنــاء عمليــة الإصاح عــن طريــق 
 .Cas9 و   gRNA بروتينــات  إلــى جانــب  تقــديم نمــوذج إصاحــي 
ويمكــن أن يشــمل ذلــك تصحيــح الطفــرات المســببة للأمــراض، أو إدخــال 
 .mRNA أو حــذف تســلسات محــددة مــن الحمــض النــووي، أو إدخــال
ويمكــن أن يكــون نمــوذج الإصاح جــزيء اصطناعــي مــن الحمــض النــووي 

أو مــن التسلســل الطبيعــي الخاصــة بالخليــة.

6 – التخصصية في الاستهداف: 
ضمــان  هــي   CRISPR تقنيــة  تواجــه  التــي  التحديــات  أهــم  مــن   
التخصصيــة في الاســتهداف أي اســتهداف المناطــق ذات الطفــرات في 
الجينــوم بدقــة عاليــة وتجنــب العشــوائية في ذلــك. وبينمــا صُمِمــت هــذه 
التقنيــة لتكــون شــديدة الدقــة في الاســتهداف إلا أن هنــاك احتماليــة خطأ 
ضئيلــة جــدا تعمــل خــارج نطــاق الهــدف. وتركــز البحــوث الجاريــة علــى 
ــة  ــز التخصصي ــروتين Cas9 مــن أجــل تعزي ــل ب ــم وتعدي تحــسين تصمي

والحــد مــن عشــوائية العمــل خــارج نطــاق الهــدف المحــدد.
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تطبيق ونجاح العلاج الجيني:
 وقــد بــرز الــعاج الجينــي كنهــج واعــد لــعاج الســرطان، حيــث يوفــر اســتراتيجيات محتملــة لاســتهداف الخايــا الســرطانية والقضــاء عليهــا وتتمثــل في 

تقنيــات كثيــرة ومداخــل متعــددة ولكــن أنجــح هــذه المبــادئ إثنــان وهــي علــى النحــو التالــي 
ــووي المعطــوب بأجــزاء صحيحــة داخــل جســم  ــم اســتبدال أجــزاء الحامــض الن ــث يت ــوم المريــض بحي ــي لجين ــل الجين ــون بالتعدي ١-عاج ســرطان القول
المريــض. وقــد نجــح العلمــاء في عاج عــدة مصــابين بمــرض القولــون إلا أن هنــاك معضلــة تواجــه العلمــاء في تطبيــق هــذا الــعاج علــى جميــع المصــابين 
بســبب أن الــعاج موجــه ومتخصــص في تعديــل طفــرة واحــدة فقــط بينمــا أن جميــع المرضــى لا يملكــون نفــس الطفــرات فبالتالــي فــإن الــعاج الجينــي هــذا 

لا يعمــل معهــم. فهــم بحاجــة إلــى تصميــم عاج جينــي محــدد ومخصــص لــكل مريــض بحســب الطفــرات المؤثــرة بــه.
٢-الــعاج بالجينــات المناعيــة CAR-T: فقــد نجــح العلمــاء بالمســاهمة في عاج بعــض أنــواع مــن الأورام عــن طريــق تطبيــق تقنيــة تحفيــز الخايــا المناعيــة 

لمهاجمــة الخايــا الســرطانية في المصــاب وذلــك بإدخــال جينــات للخايــا المناعــة للتعــرف علــى الخايــا الســرطانية والقضــاء عليهــا.

وقــد نجــح الــعاج الجينــي في عاج مرضــى مصــابين بمــرض فقــر الــدم المنجلــي. وهــو مــرض وراثــي ينتقــل عــن طريــق النمــط الوراثــي المتنحــي بحيــث 
يشــترط توفــر نســختين معطوبــة مــن الجين المســبب للمــرض في الشــخص المصــاب. حيــث تم إدخــال أجــزاء ســليمة مــن الجينــات المســتهدفة واســتبدالها 
بالجينــات المعطوبــة باســتخدام تقنيــة CRISPR. ولمــدة ســنوات لــم تطــرأ أي عــوارض غيــر مرغوبــة علــى المرضــى تحــت التجربــة بــل اســتعادوا كامــل 

صحتهــم الطبيعيــة .

ومــن المهــم ماحظــة أنــه في حين أن الــعاج الجينــي أظهــر نتائــج واعــدة، فــإن البيانــات الطويلــة الأجــل عــن سامتــه وفعاليتــه لا تــزال تجُمــع. وتواصــل 
البحــوث الجاريــة والتجــارب الســريرية صقــل نهُُــج الــعاج الجينــي لمعالجــة الأمــراض الوراثيــة الأخــرى فبتقــدم العلــم في هــذا المجال ســيتيح الفــرص الأكثــر 

في عاج ناجــح للأمــراض الوراثيــة باســتخدام تقنيــات الــعاج الجينــي.

د.هاني الافغاني
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الوراثــي  للطــب  الســعودية  الجمعيــة  تأسســت 
الموافــق ٢٠٠٨/٢/١٧  في ١٤٢٩/٢/١٠ هجــري 
الســعودية  الهيئــة  مظلــة  تحــت  مــيادي 
علميــة  جمعيــة  كأول  الصحيــة  للتخصصــات 
متخصصــة في مجــال طــب الوراثــة في المملكــة 
العربــي  العالــم  في  بــل  الســعودية  العربيــة 

والإسامــي.
بــدأت فكــرة انشــاء الجمعيــة عندمــا كنــت عضــوا 
ــة  ــس إدارة الجمعي ــم أحــد أعضــاء مجل عــاما ث
الســعودية لطــب الأطفــال في الفتــرة مــن ٢٠٠٠-

٢٠١٥ مــيادي حيــث عرضــت الفكــرة علــى
الجمعيــة  رئيــس   - الســويلم  الرحمــن  عبــد  د. 
 - الوقــت  ذلــك  في  الأطفــال  لطــب  الســعودية 
حيــث دعــم فكــرة انشــاء لجنــة تحــت جمعيــة طــب 
الأطفــال مختصــة بالطــب الوراثــي وقــد ســمح لنــا 
للقيــام  باســتعمال مكتــب وســكرتارية الجمعيــة 

بمهــام اللجنــة.
تكونــت اللجنــة مــن عــدة أعضاء ومن مستشــفيات 
الملــك  مستشــفى  مــن  ممثــلين  تشــمل  مختلفــة 
فيصــل التخصصــي ووزارة الصحــة والمستشــفى 
كمــا  الوطنــي،  الحــرس  ومستشــفى  العســكري 
ــي  ــة مــن الطــب الوراث تشــمل تخصصــات مختلف

مــن اطبــاء وفنــي المختبــرات والباحــثين.
الأول  مســتويين،  علــى  أعمالهــا  اللجنــة  بــدأت 
والتوعــوي  العلمــي  بنشــاطها  قيامهــا  هــو 
الســعودية  الجمعيــة  مــع  وبالمشــاركة  تدريجيــا 
وورش  العلميــة  النــوادي  في  الأطفــال  لطــب 
العمــل والمؤتمــرات والثانــي هــو العمــل لإنشــاء 
جمعيــة مســتقلة للطــب الوراثــي وذلــك بوضــع 
ــة  ــة والأهــداف والبرامــج للجمعي الرســالة والرؤي

انشــائها. المســتهدف 
في عــام ٢٠٠٨ م تم تقــديم طلــب للهيئــة الســعودية 

للتخصصــات الصحيــة والتي كان يرأســها
بإنشــاء  الصايــغ  حســن  بــن  العزيــز  عبــد  د. 

الجمعيــة حســب المعاييــر المطلوبــة في حينهــا وهــي 
ان تبــدأ ب ٥٠ عضــوا مؤسســا لهــا، وبعدهــا تمــت 
الموافقــة علــى تأســيس الجمعيــة الســعودية للطــب 

ــي. الوراث
ــار مجلــس الإدارة  وبعــد قــرار التأســيس تم اختي
الهيئــة  اشــراف  وتحــت  انتخابيــة  بطريقــة 
مــن  مكونــا  الصحيــة  للتخصصــات  الســعودية 
تســعة أعضــاء برئاســة د. امين صفطــة وكنــت 
الأولــى  الــدورة  مــدة  ســنوات   ٣ لمــدة  لــه  نائبــا 

الإدارة. لمجلــس 
كانــت اجتمــاع مجلــس الإدارة أســبوعيا وذلــك 
الجمعيــة  واهــداف  ورســالة  رؤيــة  لوضــع 
شــعارا  ووضــع  للجمعيــة  العلميــة  والنشــاطات 
للجمعيــة والــذي اخــذ بعــض الوقــت لان وضــع 
هــو  عمــل  لاي  الصحيــح  والتصــور  الأســس 

لاســتمراره. القاعــدة 

ويمكــن تلخيــص اهــداف الجمعيــة ونشــاطاتها في 
الاتــي

اهداف الجمعية:
. ١( تنميــة وتطويــر الفكــر والأداء العلمــي والمهنــي 

لأعضــاء الجمعية
٢( الإســهام في حركــة التقــدم العلمــي والمهنــي في 

مجــالات الطــب الوراثــي
٣( تبــادل الإنتــاج العلمي بين المؤسســات والهيئات 

العلميــة والمهنيــة داخل وخارجها
الازمــة  والدراســات  الاستشــارات  تقــديم   )٤
لرفــع مســتوى الأداء في مجــالات الطــب الوراثــي
٥( الإســهام في وضــع معاييــر ممارســة المهنــة في 

تخصــص الطــب الوراثــي
٦( رفــع مســتوى الوعــي الصحــي الوراثــي لــدى 

المجتمــع

نشاط الجمعية: 
والحلقــات  والنــدوات  المؤتمــرات  عقــد   )١  

الوراثــي الطــب  مجــالات  في  الدراســية 
٢( تشــجيع إجــراء البحــوث العلميــة في مجــالات 

الطــب الوراثــي
٣( إصــدار نشــرة دوريــة علميــة في مجــال الطــب 

الوراثــي
التوعويــة  والمطبوعــات  النشــرات  إصــدار   )٤

الجمعيــة تخصــص  مجــالات  في  للمجتمــع 
العاقــة  ذوي  والمفكريــن  العلمــاء  دعــوة   )٥

الجمعيــة نشــاطات  في  للمشــاركة 
والتعليــم  التدريــب  برنامــج  في  المســاهمة   )٦

الجمعيــة تخصــص  مجــالات  في  المســتمر 
الصحيــة  للجهــات  الفنيــة  المشــورة  تقــديم   )٧
والأنشــطة  الممارســات  يخــص  فيمــا  المختلفــة 

الصحيــة. والإجــراءات 
المؤتمــرات  في  الفعالــة  العلميــة  المشــاركة   )٨

والعالميــة. الإقليميــة  والنــدوات  والمعــارض 

كانــت البدايــات صعبــة كأي عمــل جديــد ولكــن 
أعضــاء  ومهــارة  بجديــة  ثــم  أولا  الله  بتوفيــق 
ــدة  ــة خطــوات جي ــس الإدارة خطــت الجمعي مجل
وذلــك بالتعريــف بالجمعيــة علــى المســتوى الطبــي 
والمجتمعــي وذلــك بإقامــة فعاليــات علميــة وورش 

عمــل في عــدة مــدن مــن مملكتنــا الحبيبــة.
بعــد الانتهــاء مــن الــدورة الأولــى رشــحت لرئاســة 
الجمعيــة لــدورتين متتاليــتين مــن ٢٠١٢ م الــى 
٢٠١٩ م مــع أعضــاء مجلــس جديــد حيــث كانــت 
لنقــل  الإدارة  مجلــس  علــى  كبيــرة  المســئولية 

الجمعيــة نقلــة نوعيــة.

الجمعية السعودية للطب الوراثي
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 أد . زهير عبدالله رهبيني
 استشاري أمراض الأطفال 

وأمراض الوراثة

اهــم  الخــص  فســوف  الحديــث  يطــول  لا  وحتــى 
كالتالــي الفتــرة  هــذه  في  الإنجــازات 

١( تكويــن لجان للجمعيــة فتكونــت اللجنــة العلميــة 
لوضــع البرنامــج العلمــي للجمعيــة ســنويا   واللجنــة 
عــن  المســئولة  وهــي  التوعويــة  اللجنــة  هــي  الثانيــة 
توعيــة المجتمــع عــن طريــق المحاضــرات والنــدوات 
وغيرهــا، امــا اللجنــة الثالثــة فهــي اللجنــة الإعاميــة 
لمتابعــة ونشــر نشــاط الجمعيــة إعاميــا علــى مســتوى 
الاجتماعيــة  التواصــل  ومواقــع  والمجات  الجرائــد 
الوراثيــة  الفحوصــات  لجنــة  وأخيــرا  المختلفــة، 
والضوابــط  المعاييــر  لوضــع  الوراثــي  والإرشــاد 

لهمــا. والتوصيــات 
٢( زيــادة ميزانيــة الجمعيــة لأنهــا جمعيــة غيــر ربحيــة 
ولا يوجــد لهــا دعــم مباشــر الا مــا كان عنــد انشــائها 
للتخصصــات  الســعودية  للهيئــة  الماليــة  الهبــة  مــن 
الصحيــة والتــي تقــدر بخمــسين الــف ريــال وقتهــا ، 
فــكان لزامــا عمــل شــراكات مــن المؤسســات وشــركات 
الادويــة لدعــم الجمعيــة في مســيرتها العلميــة، كمــا ان 
ــق رســوم  ــة عــن طري ــه الجمعي دخا أخــر نجحــت في
النشــاطات العلميــة مــن مؤتمــرات وغيرهــا ومــن زيــادة 

ــة اشــتراكات أعضــاء جــدد للجمعي
٣( عقــد المؤتمــرات والنــدوات والحلقــات الدراســية 
هــذه  في  تم  فقــد  الوراثــي،  الطــب  مجــالات  في 
ــدل مؤتمــر  ــة بمع ــة عــدة مؤتمــرات عالمي ــرة اقام الفت
ســنويا وذلــك بدعــوة المختــصين مــن داخــل وخــارج 
في  المســتجدات  المؤتمــرات  هــذه  وتناقــش  المملكــة، 
ــة التشــخيص والفحوصــات  ــي مــن ناحي الطــب الوراث
الوراثيــة المختبريــة والوقايــة وقضايــا الارشــاد الوراثــي 
والأبحــاث في هــذا المجال وهــي تســتهدف المختــصين 
والعامــلين في حقــل الوراثــة. كمــا تم إقامــة العشــرات 
مــن ورش العمــل في الطــب الوراثــي، ويســتهدف هــذا 
النشــاط غيــر المختــصين في الوراثــة مــن الممــارسين 
الصحــيين مثــل الأطبــاء والممــرضين وفنــي المختبــرات 
ــاء  ــادة الوعــي بهــذه الامــراض ممــا يســاعد الأطب لزي
بصفــة  والباطنــة  الأطفــال  طــب  وأطبــاء  العامــيين 
ــم  ــة ومــن ث خاصــة لمعرفــة اعــراض الامــراض الوراثي
الإحالــة المبكــرة للمختــصين للتدخــل والــعاج والوقايــة 
والمناطــق  المــدن  علــى  أيضــا  النشــاط  هــذا  ويركــز 
ــب فقــد تيســر إقامــة هــذا النشــاط  ــدة في الغال البعي
في الريــاض وجــدة ومكــة والمدينــة والدمــام والاحســاء 
ــوك والجــوف وخميــس مشــيط والباحــة وغيرهــا  وتب
مــن المــدن. ومــن النشــاطات العلميــة المســتمرة والمهمــة 
مدينــة  في  بــدأ  والــذي  العلمــي  النــادي  تأســيس 
ــه هــو  ــدف من ــام واله ــة والدم ــم جــدة ومك ــاض ث الري
ــة  نقــاش الحالات بين المستشــفيات المختلفــة في مدين
واحــدة او مــدن قريبــة مــن بعضهــا وذلــك لأخــذ اراء 
الأطبــاء في حــالات لــم يتــم تشــخيصها او حــالات نادرة 

لرفــع مســتوى الوعــي بموجودهــا والتعامــل معهــا.
٤( إقامــة الأيــام التوعويــة، وهــذا النشــاط يســتهدف 

هنــاك  يكــون  بحيــث  وذويهــم  للمرضــى  امســيات 
فعاليــات ذات طابــع اجتماعــي وترفيهــي للأطفال ذوي 
الاعاقــات الوراثيــة وفي نفــس الوقــت عمــل نشــاط 
مغلقــة  صالــة  في  المرضــى  وامهــات  لأبــاء  توعــوي 
بإعطــاء محاضــرة او محاضــرتين باللغــة العربيــة وفتح 
مجــال الأســئلة والمــداخات لأهالــي المرضــى، وقــد 
ــاز  ــي ممت ــا وصــدى اعام ــي هــذا النشــاط ترحيب لق
خصوصــا علــى مســتوى وســائل التواصــل الاجتماعــي 
ويقــام هــذا النشــاط بمعــدل مــرتين ســنويا. كمــا دأبــت 
الجمعيــة علــى إقامــة محاضــرات علــى مســتوى طلبــة 
وطالبــات المــدارس الثانويــة والجامعــات تركــز علــى 
الوراثيــة  والامــراض  الوراثــة  عــن  عامــة  معلومــات 
الشــائعة والتعريــف بالبرامــج الوطنيــة للوقايــة مثــل 
فحــص مــا قبــل الــزواج والفحــص المبكــر للمواليــد. 
إقامــة  الطلبــة  تســتهدف  التــي  النشــاطات  ومــن 
مســابقة ســنوية علــى شــكل مقــال عــن موضــوع وراثــي 
وبتحكيــم لجنــة مــن خبــراء الوراثــة لمنــح الفائزيــن 
ومشــرفيهم جوائــز قيمــة مــن الجمعيــة. وعــادة تختــار 
ــى  ــة لإقامــة هــذا النشــاط عل ــة عــن الوراث ــام عالمي أي
هامشــها مثــل يــوم الامــراض النــادرة او يــوم متازمــة 

داون وغيرهــا.
ــة للمشــاركة  ــن ذوي العاق ــاء والمفكري ٥( دعــوة العلم
ــة مــن الداخــل او خــارج المملكــة  في نشــاطات الجمعي
مــن  المســتجدات  وطــرح  المعلومــات  لتبــادل  وذلــك 

أصحــاب التخصــص مباشــرة.
٦( المســاهمة في برنامــج التدريــب والتعليــم المســتمر 
في مجــالات تخصــص الجمعيــة، فقــد تم عمــل دورات 
الوراثــي  الطــب  زمالــة  التدريــب في  ســنوية لأطبــاء 
بحيــث تعطــى محاضــرات مجدولــة لتغطيــة مواضيــع 
ــد حضــي هــذا النشــاط  ــة وق ــي المختلف الطــب الوراث

ــدربين. ــاء المت ــن الأطب ــازة م بتفاعــل وردود ممت
٧( إصدار مجلة علمية في مجال الطب الوراثي باللغة 
ــة  ــر للمجل ــار اســرة التحري ــث تم اختي ــة حي الانجليزي
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هــو مجلــة امــراض الاســتقاب والوراثــة الاكلينيكيــة، 
وقــد صــدر العــدد الأول في ٢٠١٨ ثــم تتابــع الإصــدار 

بمعــدل عدديــن ســنويا.
وقــد اتبعــت الجمعيــة الأســس العلميــة لقبــول المادة 
العلميــة وتحكيمهــا ومــن ثــم نشــرها ووضعهــا في قوائم 
محــركات البحــث المختلفــة. والهــدف مــن تأســيس 
المجلــة هــو نشــر الدارســات والأبحــاث العلميــة مــن 
داخــل وخــارج المملكــة حيــث بفضــل الله أولا ثــم جهــود 
الجمعيــة تم قبــول دراســات للنشــر مــن العالــم العربــي 

والإسامــي في وقــت قصيــر مــن اصــدار المجلــة.
ــة اســهامات في اصــدار كتــب باللغــة  كمــا كان للجمعي
الإنجليزيــة عــن بعــض المواضيــع المهمــة للممــارسين 
الصحــيين مثــل الفحــص المبكــر للمواليــد وامــراض 
التمثيــل  لأمــراض  الخاصــة  والتغذيــة  الليسوســوم 

الغذائــي وغيرهــا
كمــا تم اصــدار مجلــة علميــة الكترونيــة باللغــة العربيــة 
تســتهدف المجتمــع وقــد صــدر منهــا الــى الان ســتة 
اعــداد واصبــح لهــا صــدى اعامــي وقبــول مجتمعــي 

كبيــر خصوصــا للمرضــى وذويهــم.
٨( تشــجيع إجــراء البحــوث العلميــة في مجــالات الطب 
الوراثــي، وبالإضافــة الــى مــا ذكــر ســابقا مــن تشــجيع 
الجمعيــة للجيــل الجديــد مــن البحــث وكتابــة المقــالات 
العلميــة علــى هامــش الأيــام العالميــة المختصــة بالوراثــة 
ومكافئــة الفائزيــن والمشــرفين عليهــم فقــد عمــدت 
مــن  خاصــة  الأبحــاث  دعــم  الــى  أيضــا  الجمعيــة 
المبتدأيــن الجــدد في المؤتمــر العالمــي الســنوي والتــي 
الفائزيــن  ومكافئــة  حائطيــة  بوســترات  في  تعــرض 

ــة. ــة مجزي ــة ومادي ــات مالي بمكافئ
٩( عقــد مذكــرات التفاهــم مــع وزارة الصحــة وبعــض 
ــة  ــة متكامل ــك لوضــع منظوم ــات الأخــرى وذل الجمعي
الوراثــة  مجــال  في  الوعــي  ونشــر  المرضــى  لخدمــة 
الاكلينيكــي  التشــخيص  العالميــة في  المعاييــر  ووضــع 
والمختبــري والــعاج والوقايــة وتقــديم المشــورة الفنيــة 
ــا يخــص الممارســات  ــة فيم ــة المختلف ــات الصحي للجه
عمــل  تم  كمــا  الصحيــة.  والإجــراءات  والأنشــطة 
لدعــم الجمعيــة في  الادويــة  مــع شــركات  شــراكات 

المختلفــة. نشــاطاتها 
١٠( المشــاركة العلميــة الفعالــة في المؤتمــرات والمعارض 
للجمعيــة  كان  فقــد  والعالميــة،  الإقليميــة  والنــدوات 
اســهامات في التعــاون مــع بعــض المؤتمــرات الإقليميــة 
في دبــي ومراكــش وعمــان )الأردن( واســتنبول ســواء في 
المشــاركة في الجــدول العلمــي للمؤتمــر او علــى هامــش 
المعــرض المصاحــب وذلــك للتعريــف بالجمعيــة وزيــادة 

أعضــاء الجمعيــة مــن خــارج المملكــة.
١١( اصــدار موقــع الإلكترونــي للجمعيــة وذلــك لربــط 
أعضــاء الجمعيــة للدخــول علــى نشــاطات الجمعيــة 
ــع في نشــاطات  ــق الموق ــة والتســجيل عــن طري المختلف
الموقــع  في  يوجــد  وأيضــا  المســتقبلية،  الجمعيــة 
التوصيــات والمعاييــر العالميــة لخدمــة الباحــثين عــن 
الضوابــط المتفــق عليهــا في مجــال الطــب الوراثــي، كما 
تم وضــع الروابــط للجمعيــات الاوربيــة والأمريكيــة 
المختصــة في الوراثــة ليســهل علــى العضــو مشــاهدة 

المســتجدات والنشــاطات العلميــة مــن خالهــا.
كمــا عملــت الجمعيــة علــى انشــاء روابــط مختلفــة 
علــى مواقــع التواصــل الاجتماعــي مثــل الفيــس بــوك 
قنــوات  الموقــع  في  يوجــد  كمــا  وغيرهــا.  والتويتــر 

للجمعيــة. المختلفــة  التواصــل 
وفي النهايــة نحمــد الله علــى هــذا الإنجــاز والــذي 
ــل واعــد في  ــه جي ــوم ب ــل ويق ــق طوي ــه طري لازال امام

مجــالات الطــب الوراثــي المختلفــة .




