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بسم الله والصلاة والسلام علي رسول الله .... 
أما بعد.. 

أعزاءنـــا قـــراء مجلة وراثيات ،، طـــال غيابنا عنكم ولعلكم في انتظارنا  ومتشـــوقين لمعرفة المزيد في عالم 
الوراثـــة. هـــا هو العـــدد الثامن يطل عليكم مواصلا مســـيرة التوعية بالامـــراض الوراثية ، تلك الامراض 

النـــادرة  التـــي يحتاج  فيهـــا الجميع الى مصادر موثوقة للمعلومـــات الطبية الدقيقة . 
في وراثيـــات يجتمـــع المختصـــون في مجـــال الوراثة لإخـــراج مادة علميـــة متوافقة مـــع كل ماهو جديد في 

هـــذا العلـــم وتبســـيط المعلومات لكي تصل لأكبر شـــريحة مـــن المجتمع . 
في هـــذا العدد ســـنتحدث عـــن الامراض الاســـتقلابية أو ما يســـمى بأمـــراض التمثيل الغذائـــي وكيفية 
الكشـــف عنهـــا والتدخـــل مبكـــرا لكي نقلل مـــن تداعيات تلـــك الامـــراض وآثارها على الطفـــل وذويه. 

ومـــن ثـــم سنســـلط الضوء علـــي واحدة من تلـــك الأمراض والتي نأمـــل بعدها ان نتحـــدث عن كل مرض 
علـــى حدة في الاعـــداد القادمة بإذن الله . 

تجاربكـــم هـــي مـــن تضفي الـــروح لهذه المجلـــة وهي الأقـــرب لقلوب القراء ممـــن يعيشـــون ذات التجربة 
او تجـــارب مشـــابهه. لذا نســـتضيف في هـــذا العدد بطل جديـــد وجنود خفيين واجهوا بشـــجاعة المرض 
وأخـــذوا علـــى عاتقهـــم إيصـــال تجربتهـــم لعلهـــا تكون مصـــدر الهـــام للكثير ممـــن يمر وســـيمر بتجربة 

بهة.  مشا
نتمنـــى لكـــم قراءة ممتعـــة ومفيدة وننتظـــر منكم مشـــاركاتكم واراءكم معنا لتشـــاركوا قصـــة نجاح ونمو 

هـــذه المجلـــة التي هي منكـــم وإليكم .

افتتاحية العدد

د. عزيزة مشيبة
استشارية وراثة اكلينيكية 

وامراض استقـــلابية 

حسابات الجمعية السعودية للطب الوراثي :

 /https://ssmg.org.sa : الموقع
SSMG_genetic@  : منصة اكس

ssmg_genetic : انستقرام
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بيلة الفينل كيتون )فينيل كيتون يوريا(

اسباب بيلة فينيل كيتون :
سبب الإصابة هو وراثي ينتج عن وراثة خلل في الجين المصنع 
للإنزيم فينيل كيتون يوريا من كلا الوالدين حيث  يكون الأب 
والأم غير مصابين بالمرض و ليس لديهم اي اعراض ولكنهما 

حاملين له وبالتالي من الممكن نقله وراثيا  للأبناء.

ــل كيتــون يوريــا هــو مــرض وراثــي نــادر ينتــج عــن خلــل في  فيني
الجــن المســؤول عــن تكويــن الإنــزيم الــازم لتحويــل الحمــض 
الأمينــي الفينيــل ألانــن إلــى الحمــض الأمينــي تايروســن )المهــم 
في تكويــن النواقــل العصبيــة و انتــاج صبغــة الميلانــن للجلــد و 

الشــعر و العــن(
 كلا الحمضــن ) الفينيــل آلانــن و التيروســن ( هــي احمــاض 
امينيــة مصدرهــا البروتــن ، حيــث يوجــد في جســم الانســان ٢٠ 
نــوع مــن الاحمــاض الامنيــة التي تقــوم بتكوين البروتــن الضروري 

لبنــاء الجســم و ضــروري ايضــا لوظائــف الجســم الحيويــة. 
    

الفينيل ألانين ...الانزيم و مساعد الانزيم .... تايروسين
 نقــص الانــزيم  يــؤدي إلــى تراكــم خطيــر للفينيــل ألانــن في 
ســوائل الجســم و يتراكــم ايضــا في الدمــاغ مــؤدي الــى  تأخــر في 
نمــو خلايــا الدمــاغ و تأخــر ايضــا  في تكــون الطبقــة البيضــاء في 
الدمــاغ و بالتالــي الــى صغــر في حجــم الدمــاغ .و كذلــك يتراكــم 

في البــول مــؤدي الــى رائحــة كريهــة تشــبه رائحــة العفــن 
ــاول شــخص مصــاب  ــا يتن ــر عندم ــم الخطي  يحــدث هــذا التراك
ــا الأطعمــة المحتويــة علــى البروتــن أو تنــاول  بفينيــل كيتــون يوري

ــي الصناعــي أســبارتام المحل
علــى الرغــم مــن انــه مــرض نــادر الا انــه مــن أكثــر الامــراض 

النــادرة شــيوعا. الوراثيــة 
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الأعراض :
ــد كطفــل ســليم لا يعانــي في  ــولادة المصــاب بالمــرض يول الطفــل حديــث ال
البدايــة أي أعــراض. ولكــن، في حالــة عــدم البــدء بالعــاج فــان الطفــل 
حديــث الــولادة ســوف، يعانــي عــادة مــن علامــات بيلــة الفينيــل كيتــون 

)PKU( في غضــون بضعــة أشــهر.
وقــد تكــون علامــات وأعــراض مــرض بيلــة الفينيــل كيتــون )PKU( خفيفــة 

أو شــديدة، وتتضمــن هــذه الاعــراض التالــي :  
اولا: الجهاز العصبي 
- مشاكل وتأخر في النمو.

- حجم  الرأس اقل من الحجم الطبيعي.
- تأخر نمو المهارات العقلية والاجتماعية.

- حدوث تشنجات وتخلف عقلي. 
- إعاقة ذهنية شديدة.

- المشاكل السلوكية والعاطفية والاجتماعية.
- اضطرابات نفسية.

- فرط النشاط.
- ارتعاش الاطراف.

ثانيا : الجلد 
- الحساسية من الضوء.

ــول الطفــل الناتجــة عــن تراكــم  ــد وشــعر وب - رائحــة عفــن في نفــس وجل
ــن في الجســم. ــل ألان الفيني

- البشــرة الشــاحبة والعيــون الزرقــاء، لأن الفينيــل ألانــن لا يمكــن تحويلــه 
إلــى الميلانــن )الصبغــة المســؤولة عــن لــون الشــعر والجلــد والعــن (.

- طفح جلدي وعرضة للإصابة بالأكزيما.
- كثرة التعرق.

درجات المرض :
تتفاوت درجة المرض على حسب نسبة ارتفاع الفينيل الانين 

- بيلــة الفينيــل كيتــون التقليديــة و يكــون  في هــذا النــوع الإنــزيم المطلــوب 
لتحويــل الفينيــل ألانــن غيــر موجــود أو منخفــض بشــدة لذلــك يكــون  حــدة 
ــة الفينيــل كيتــون شــديدة و  يــؤدي ذلــك إلــى ارتفــاع كبيــر في  مــرض ببيل
مســتويات الفينيــل ألانــن )١٢٠٠ او اكثــر ( و يــؤدي الــى تلــف حــاد في 

الدمــاغ.
- بيلــة الفينيــل كيتــون المتوســطة وهــو النــوع الاقــل حــدة يحتفــظ الإنــزيم 
ببعــض وظيفتــه، لــذا، لا ترتفــع مســتويات الفينيــل ألانــن بشــدة ) 600-

1200( الأمــر الــذي يــؤدي إلــى خطــر أصغــر لتلــف الدمــاغ الجســيم
ــوع البســيط  يحتفــظ الإنــزيم  ــون الطفيفــة، و هــو الن ــة الفينيــل كيت - بيل
ببعــض وظيفتــه، لــذا، لا ترتفــع مســتويات الفينيــل ألانــن لأكثــر مــن ٦٠٠ ، 
ولا يحتــاج المصــاب بهــذا النــوع الــى تغذيــة علاجيــة و ينمــو ذهنيــا بشــكل 

ســليم .
امــا الأطفــال المصابــون بذلــك الاضطرابــن التقليــدي والمتوســط يحتاجــون 
ــة  ــن الإعاق ــة م ــك للوقاي ــون؛ وذل ــل كيت ــة الفيني ــي خــاص لبيل نظــام غذائ

الفكريــة والمضاعفــات الأخُــرى .
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تشخيص بيلة فينيل كيتون :
يتــم التشــخيص عــن طريــق  إجــراء الفحــص المخبــري  للأطفــال حديثــي 
الــولادة خــال الأيــام الأولــى مــن الــولادة و تحديــدا بــن ٢٤-٧٢ ســاعة مــن 
العمــر  حيــث يعتبــر هــذا الفحــص روتينيــاً في العديــد مــن البلــدان و منهــا 
المملكــة العربيــة الســعودية حيــث بــدأ العمــل في هــذا الفحــص مــن ٢٠٠٦ و 

لازال الــى الان مســتمر  بــل و يعتبــر الزاميــا في بلدنــا.
- التأخــر في التشــخيص يــؤدي الــى تلــف في خلايــا الدمــاغ و الطبقــة 
البيضــاء و بالتالــي يــؤدي الــى الاعاقــة الذهنيــة و مشــاكل صحيــة اخــرى 
) ســبق ذكرهــا في الاعــراض (بينمــا التشــخيص المبكــر بعمــل التحليــل بعــد 

الــولادة يمنــع حــدوث هــذه المضاعفــات . 
ــه بعــد ٤٢-٧٢ ســاعة  مــن  ــم عمل ــا ســابقا فــان  الفحــص يت - كمــا ذكرن
ــب الطبيعــي  ــاول الحلي ــود قــد تن ــد مــن ان المول ــد التأك ــك بع ــولادة، وذل ال
فذلــك مهــم في دقــة النتائــج و الحصــول علــى نتيجــة ايجابيــة في حالــة 
ــم عمــل الفحــص بأخــذ بعــض مــن قطــرات  ــرض . يت ــل بالم ــة الطف اصاب

ــود ــدم مــن كعــب قــدم المول ال
- في حــال ظهــور نتيجــة  احتماليــة يتــم تقييــم الطفــل و اجــراء فحوصــات 
اخــرى تأكيديــة و كذلــك يتطلــب عمــل فحوصــات جينية لتأكيد التشــخيص 

و المســاعدة ايضــا في الخطــة العلاجيــة  .

ــون  ــل كيت ــة الفيني ــات ببيل ــاء المصاب ــدى النس ــل ل الحم
ــي : ــون الأموم ــل كيت ــة الفيني وبيل

ــن يكــنّ  ــم يحمل ــون ث ــل كيت ــة الفيني ــي يعانــن اضطــراب بيل النســاء اللوات
ــة تســمى اضطــراب بيلــة الفينيــل  ــة بحال ــرض لخطــر الإصاب ــن مع الجن

ــك نتيجــة : كيتــون الأمومــي ويحــدث ذل
١- عــدم تتبــع النســاء حميــة اضطــراب بيلــة الفينيــل كيتــون الخاصــة قبــل 

الحمــل للتحكــم في مســتوى الفينيــل الانــن 
٢- عــدم عمــل استشــارة طبيــة في الوقــت المناســب أثنــاء الحمــل، والســماح 
الــى مســتويات الفينيــل ألانــن في الــدم بالارتفــاع الــى مســتويات تضــر 

الجنــن أو تســبب الإجهــاض.
تعــرض الجنــن لهــذا الخطــر يشــمل المصابــات بــأي نــوع مــن الاضطرابــات 
ســواء التقليديــة او المتوســطة وحتــى الخفيفــة إذا لــم يتحكــم بمســتوى 
ــاء الاســابيع ٨-١٠  ــه مبكــرا اثن ــل الحمــل او التحكــم ب ــن قب ــل آلان الفيني
ــن ونمــو بعــض. وقــد  ــى تكوي ــر المســتوى عل ــث يؤث ــى مــن الحمــل حي الاول

ــولادة: تشــمل مضاعفــات مــا بعــد ال
- الوزن المنخفض عند الولادة

- صغر حجم الرأس
- تشوهات الوجه

- عيوب خلقية في القلب و الجهاز الهضمي و الجهاز البولي 
- تشوهات و عيوب في العين  و سقف الحلق 

- تأخرًا في النمو
- إعاقات ذهنية

- مشكلات سلوكية

علاج بيلة فينيل كيتون :
ويتلخص بالتالي 

١- تخفيض كمية فينيل آلانين في غداء المولود 
٢- اتباع نظام غدائي منخفض البروتين 

٣- علاجات اخرى دوائية 

١- تخفيض كمية الفينل آلانين  :
تغذيــة علاجيــة خاصــة لا تحتــوي علــى  الــى  المولــود  يســتبدل حليــب 
الفينيــل الانــن وتكــون هــي الغــذاء الاساســي للطفــل ويضــاف اليهــا كميــات 
محســوبة مــن البروتــن الطبيعــي ويفضــل ان يكــون كميــات محســوبة مــن 

حليــب الام.
٢-اتباع نظام غذائي منخفض البروتين مدى الحياة : 

- حيــث يتــم تجنــب الأطعمــة عاليــة  البروتــن و هــي اللحــوم بجميــع 
انواعــه و الحليــب و منتجاتــه والبيــض والجــن والجــوز وفــول الصويــا 
ــل الأرز والبطاطــا وبعــض  ــاول النشــويات مث ــا  بينمــا يمكــن تن والفاصولي

الحبــوب بكميــات محــدودة
- كمــا يجــب ايضــا تجنــب بعــض الأطعمــة والمشــروبات الأخــرى بمــا فيهــا 
المشــروبات الغازيــة والمشــروبات التــي تحتــوي علــى الأســبارتم و المحليــات 
الصناعيــة المحتويــة علــى الأســبارتم و ذلــك لأنهــا تنُتــج الفينيــل ألانــن 

عنــد تكســيرها اثنــاء عمليــة الهضــم 
٣-علاجات أخرى دوائية  :

وتتمثل في التالي 
١- دواء سابروبترين )كوفان(

ويكــون امــا حبــوب او بــودر يتــم تذويبــه واعطــاءه الــى المصــاب حيــث 
يعمــل علــى تحفيــز البقيــة القليلــة المتبقيــة مــن الانــزيم الطبيعــي وبالتالــي 
العمــل علــى خفــض نســبة الفينــل الانــن ويســتخدم هــذا العــاج الــى جميــع 
الاعمــار بمــا فيهــم النســاء الحوامــل المصابــات حيــث يعمــل علــى المســاعدة 

علــى تخفيــض نســبة الفينــل آلانــن وبالتالــي حمايــة الجنــن 

٢- اعطــاء العــاج الانزيمــي Pegvaliase حيــث يصنــع الانــزيم الناقــص 
مــن النبــات ويعطــى تحــت الجلــد، ولكــن هــذا العــاج يســتخدم مــن ســن 

الســادس عشــر مــن عمــر المريــض اي في البالغــن والكبــار .

د. روضة أحمد سنبل
استشارية أمراض الأطفال 

وأمراض الوراثة
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للاستماع الى قصة الطفل محمد يحكيها أبو محمد امسح الباركوود

بي كي يو )PKU( رحلة التحديات
الفينيــل كيتــون يوريــا )PKU( هــو اضطــراب وراثــي نــادر يؤثــر علــى حوالــي 1 مــن كل 10,000 إلــى 15,000 مــن حديثــي الــولادة حــول العالــم. يتميــز هــذا 
الاضطــراب بعــدم قــدرة الجســم علــى تكســير الأحمــاض الأمينيــة الفينيــل ألانــن، ممــا قــد يــؤدي إلــى مشــاكل صحيــة خطيــرة مثــل الإعاقــة الذهنيــة، 
والتشــنجات، ومشــاكل في الســلوك إذا لــم يتــم إدارتــه بشــكل صحيــح منــذ ســن مبكــرة. تشــمل الإدارة في العــادة اتبــاع نظــام غذائــي صــارم لتقليــل الفينيــل 
ألانــن، والمراقبــة المنتظمــة لمســتويات الفينيــل ألانــن في الــدم. وعلــى الرغــم مــن التقــدم في الكشــف المبكــر عــن الأمــراض والعــاج خــال ال 18 عامــا 
الماضيــة، فــإن العائــات التــي تتعامــل مــع PKU تواجــه تحديــات كبيــرة ومتعــددة الأوجــه، كمــا ســيتضح مــن تجربتــي مــع ولــدي محمــد والتــي شــملت العديــد 

مــن التحديــات :

1- التشخيص المبكر وشركات التأمين :
في حــن أن تشــخيص محمــد كان عرضيــا، إلا أنــه فتــح أعيننــا علــى تعقيــدات التنقــل داخــل النظــام الصحــي لحالــة مرضيــة مزمنــة مثــل PKU. كان أحــد 
التحديــات الأولــى التــي واجهناهــا هــو التغطيــة المحــدودة والمتعبــة التــي تقدمهــا شــركات التأمــن. ففــي حــن أن الأدويــة قــد تكــون مغطــاة، فــإن الأطعمــة 
الطبيــة الأساســية ومنتجــات البروتــن منخفضــة القيمــة، والمهمــة لإدارة PKU، غالبــا مــا يتــم اســتبعادها مــن التغطيــة وتكــون ضمــن مــا يســمى بالمنطقــة 

الرماديــة. وهــذا يخلــق عبئــا ماليــا كبيــرا علــى العائــات، ويضيــف الضغــط إلــى وضــع صعــب بالفعــل .
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2- الوعي في المجتمع الطبي ومجتمع التأمين :
كان أحــد التحديــات الأكثــر إحباطــا هــو الفجــوة الواضحــة في 
الوعــي بـــ PKU بــن المهنيــن الصحيــن وموظفــي التأمــن. يترجــم 
هــذا النقــص غالبــا إلــى تــردد بــن مقدمــي الرعايــة الصحيــة في 
التعامــل مــع حــالات PKU حيــث لاحظنــا هــذا التــردد الكبير خلال 
قيامنــا بأربــع عمليــات في القطــاع الخــاص لولــدي، وهــذا التــردد 
نــاتج عــن نقــص المعرفــة والثقــة في إدارة مثــل هــذه الحــالات. في 
الوقــت نفســه، غالبــا لا تغطــي شــركات التأمــن تكلفــة الأغذيــة 

الطبيــة، ممــا يخلــق عبئــا إضافيــا علــى العائــات .

3- التأثيرات النفسية والاجتماعية :
العاطفــي  آبــاء، وخاصــة الأم، يمكــن أن يكــون الأثــر  بصفتنــا 
 PKU لإدارة  النفســي  العــبء  كان  هائــا.  الطفــل  لتشــخيص 
عميقــا، يؤثــر ليــس فقــط علــى الشــخص المشــخص – المصــاب - 
ولكــن علــى عائلتــه بأكملهــا. بالنســبة لعائلــة محمــد، فــإن اليقظــة 
المســتمرة تجــاه نظامــه الغذائــي، والحســابات المعقــدة لتنــاول 
البروتــن، والتكيــف المســتمر المطلــوب للمواقــف الاجتماعيــة مثــل 
الســفر وتنــاول الطعــام خــارج المنــزل قــد فرضــت علينــا عبئــا 
عاطفيــا كبيــرا. تســلط هــذه التحديــات الضــوء علــى التأثيــر 
الشــامل لـــ PKU علــى الحيــاة اليوميــة والمرونــة المطلوبــة لإدارتهــا.
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4- حالة توازن )الصحة والحياة ( :
بالنســبة لولــدي محمــد، كان التوفيــق بــن احتياجــات صحــة 
العمــل  والتزامــات  والاجتماعيــة  العائليــة  والالتزامــات  محمــد 
كبيــرا  المتــوازن تحديــا  يعكــس هــذا الجهــد  تحديــا مســتمرا. 
ويتطلــب مســتويات اســتثنائية من التنظيــم، والتفاني، والتضحية.

 :PKU 6- توفر المنتجات المحددة لـ
ــى مجموعــة متنوعــة مــن المنتجــات الصديقــة لـــ  ــور عل يعــد العث
ــه خاصــة  ــي واحتياجات ــي تناســب نظــام محمــد الغذائ PKU والت
لشــخص يبلــغ مــن العمــر 18 عامــا تحديــا مســتمرا. إن محدوديــة 
الخيــارات  تقيــد  أن  يمكــن  المتخصصــة  الأطعمــة  هــذه  توفــر 
الغذائيــة بشــكل كبيــر وقــد تعــرض صحــة ولــدي محمــد العامــة 
مجموعــة  توفــر  ضمــان  إن  توفرهــا.  عــدم  حــال  في  للخطــر 
متعــددة مــن المنتجــات بســهولة أمــر ضــروري لتحســن نوعيــة 

.PKU حيــاة مرضــى

5- اختبار PKU والدعم الصحي الحكومي :
في البدايــة، كان ترتيــب اختبــارات PKU المنتظمــة لمحمــد تحديــا 
تحســن  ذلــك،  ومــع  الوقــت،  مــرور  مــع  وعاطفيــا.  لوجســتيا 
ــار بفضــل الدعــم الكبيــر مــن المستشــفيات  الوصــول إلــى الاختب
الحكوميــة.  كان للمستشــفيات الحكوميــة دورا حاســما في توفيــر 
الرعايــة الطبيــة اللازمــة والمراقبــة، ممــا يــدل علــى الــدور الحيوي 
.PKU ــل ــة مث لأنظمــة الصحــة العامــة في إدارة الحــالات المزمن

6- الامتنان والدعم :
مليئــة  العائلــة  رحلــة  كانــت  العقبــات،  هــذه  مــن  الرغــم  علــى 
المستشــفيات  تجــاه  خاصــة  العميــق،  الامتنــان  مــن  بلحظــات 
ــى مــدار الـــ  ــي دعمــت محمــد عل ــة الت ــة والفــرق الطبي الحكومي
18 عامــا الماضيــة. كان هــذا الدعــم نقطــة ضــوء، تنيــر الطريــق 
إلــى الأمــام وتضمــن أن يتمكــن محمــد مــن عيــش حيــاة صحيــة 

ومُرضيــة علــى الرغــم مــن حالتــه.

وأخيــرا تبــن رحلــة ولــدي محمــد وعائلتــه عبــر مشــهد إدارة PKU الضــوء علــى التفاعــل المعقــد بــن التحديــات الطبيــة والماليــة والعاطفيــة الكامنــة في 
العيــش مــع مــرض وراثــي نــادر. قصتنــا هــي شــهادة علــى مرونــة العائــات التــي تتنقــل في الحــالات الصحيــة المزمنــة والــدور الضــروري لمقدمــي الرعايــة 
الصحيــة الداعمــن. كمــا تؤكــد علــى الحاجــة الملحــة لزيــادة الوعــي، وتحســن دعــم التأمــن للأغذيــة الطبيــة، وضمــان توفــر المنتجــات الضروريــة لمرضــى 
PKU. مــن خــال مشــاركة تجاربهــم، تأمــل عائلــة محمــد في تعزيــز فهــم أعمــق لـــ PKU والدعــوة إلــى تغييــرات اداريــة مــن شــأنها تخفيــف العــبء علــى 

الأفــراد المتأثريــن وأحبائهــم . 

د. شيرين الشرفاء 
استشارية أمراض الأطفال 

وأمراض الوراثة

د. زينب آل مسيري
استشارية أمراض الأطفال 

وأمراض الوراثة
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يهــدف برنامــج فحــص حديثــي إلــى تحديــد الرضــع الذيــن قــد يبــدون بصحــة جيــده لكــن لديهــم 
ــرًًا أو قــد تهــدد  ــولادة وقــد تســبب ضــررًًا خطي ــد ال ًـا لا تكــون واضحــة عن ــة غالب� ــة صحي حال
ــات  ــل هــذه الاضطراب ًـا تكــون مث ــم علاجهــا في وقــت مبكــر. غالب� ــم يت حياتهــم مســتقبلا إذا ل
وراثيــة ممــا يعنــي أن الطفــل يحصــل علــى الجينــات التــي تســبب الحالــة المرضيــة مــن والديــه. 
تكمــن اهميــه الفحــص المبكــر لحديثــي الــولادة للحــد مــن هــذه الامــراض التــي في حــال عــدم 
علاجهــا في وقــت مبكــر تســبب مشــاكل صحيــة مثــل الإعاقــة الذهنيــة، وبــطء النمــو، وقــد تــؤدي 
إلــى الوفــاة المبكــرة في بعــض الحالات.  عمــر المولــود وقــت ضهــور الاعــراض تتفــاوت حســب 
المــرض قــد تظهــر الاعــراض بعــد أيــام/ أســابيع/ أشهر/الســنة الأولــى او أي مرحلــه عمريــه.
التدخــل الطبــي المبكــر يمكــن يســاعد في منــع هــذه المشــاكل ويمكــن أن يقلــل مــن شــدة الحالــة 
وربمــا يمنــع ظهــور الأعــراض ويخفــف شــدتها وكذلــك تخفيــف الأعبــاء الاجتماعيــة والنفســية 
علــى والــدي الطفــل المصــاب. مــع الاخــذ في الاعتبــار ان التحاليــل المخبريــة المشــمولة في 
الفحــص تكشــف عــن المشــكلات الصحيــة القابلــة للــعلاج فقــط والتــي ينبغــي التدخــل علاجيــا 
لإدارتهــا في أســرع وقــت ممكــن لمنــح الأطفــال أفضــل فرصــة ممكنــة للنمــو والتطــور الصحــي. 
يختلــف الــعلاج لــكل حالــة وقــد يشــمل نظامًًــا غذائي�ًـا خاصًًــا و/أو هرمونــات و/أو أدويــة. ومــن 
ــي أو  ــرات في النظــام الغذائ ــن للتغي ــن. يمك ــعلاج في أســرع وقــت ممك ــدء في ال ــم جــدًًا الب المه

التــدخلات الأخــرى أن تمنــع حــدوث عواقــب مــدى الحيــاة.

في المملكة العربـية السعــودية يخضع كل طفل مولــــــــود لفحــــص حديثي الولادة. كان قد بدأ
ــراض الاســتقلابية  ــام ٢٠٠٥م لفحــص الام ــة الســعودية في ع ــة العربي ــة في المملك ــن الإعاق ــولادة للحــد م ــي ال ــر لحديث ــي للفحــص المبك ــج الوطن البرنام
واضطرابــات الغــدد الصمــاء. بنــاء علــى الدراســات المحليــة خلال الأعــوام الســابقة معــدل الإصابــة بالأمــراض المشــمولة في برنامــج فحــص حديثــي في 
المملكــة العربيــة الســعودية بمعــدل 1 : 1000  وتعتبــر هــذه مــن اعلــى النســب العالميــة. حيــث ان معــدل حــدوث هــذه الامــراض عالميــا ١٥٠٠/١ الــى ١/ 
٥٠٠٠. قــد يعــود الســبب في ارتفــاع نســبه الإصابــة بالأمــراض المشــمولة في برنامــج فحــص حديثــي محليــا الــى ان هــذه الامــراض وراثيــه متنحيــه ترتفــع 

مــع زواج الأقــارب ومــن المعــروف ان معــدل زواج الأقــارب في المملكــة مــن الأعلــى عالميــا.

برنامج الفحص المبكر لحديثي الولادة :

مختبرات الفحص المبكر لحديثي الولادة :
يعــد مختبــر فحــص الأطفــال حديثــي الــولادة مــن الخدمــات 
المخبريــة الأساســية لفحــص واكتشــاف الاضطرابــات الأيضيــة 
الــدم  وامــراض  مــن الاضطرابــات الخلقيــة  الموروثــة وغيرهــا 
ــة حتــى  ــة. ويتــم تجهيــز المختبــر بأحــدث التقنيــات الحديث المورث
يتمكــن مــن توفيــر جميــع التحاليــل اللازمــة لفحوصــات حديثــي 

الــولادة .

تطور مختبرات الفحص المبكر لحديثي الولادة :
ــدم الجافــة، وقــد تم  ــل ألانــن )Phenylalanine( في بقــع ال ــا لقيــاس فين ــار تثبيــط البكتيري ــر اختب ــم روبــرت جوثــري في تطوي في عــام ١٩٦٣م قــام العال
ــود  ــة. في العق ــات المتحــدة الأمريكي ــا )Phenylketonuria( في الولاي ــون يوري ــل كيت ــة الفني اســتخدامها كوســيلة لفحــص جميــع الســكان للكشــف عــن بيل
التاليــة، أصبــح فحــص حديثــي الــولادة جــزء مــن الصحــة العامــة في البلــدان المتقدمــة. التقــدم التكنولوجــي ســاهم في إضافــة اضطرابــات جديــدة خــال 
الأعــوام الســابقة ممــا أدى إلــى نقلــة نوعيــة. اليــوم، يتــم اســتخدام العديــد مــن التقنيــات المخبريــة علــى ســبيل المثــال قيــاس الطيــف الكتلــي التــرادفي 

والفصــل    )Fluor immunometric assays/ Enzyme immunoassay( والأنزيميــة  المناعيــة  والتقنيــات   ،)Tandem mass spectrometry(
ــر  ــات للكشــف عــن أكث ــا الســائلة )High performance liquid chromatography ( وغيرهــا مــن التقني الكهربائــي)Electrophoresis ( والكروماتوغرافي

مــن ٦٠ مــرض مــن خــال فحــص حديثــي الــولادة .
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متى يتم سحب العينة ؟
ــود ٢٤- ــر المول ــغ عم ــد أن يبل ــة بع ــدم الأولي ــة ال ــى عين يجــب الحصــول عل
٤٨ ســاعة، مــع الأخــذ في الأعتبــار حالــة التغذيــة / نقــل الــدم وغيرهــا. 
إذا كان مــن المقــرر خــروج المولــود الجديــد مــن مستشــفى الــولادة أو أي 
علــى  الحصــول  فيجــب  المعاييــر،  هــذه  اســتيفاء  قبــل  آخــر  ولادة  مرفــق 
ــي  ــار العوامــل الت ــل الخــروج. مــع الاخــذ في الاعتب ــدم مباشــرة قب ــة ال عين
ذلــك عمــر الحمــل  مــعين، بمــا في  اختبــار فحــص  نتائــج  تؤثــر علــى  قــد 
ــة  ــدم، التغذي ــات نقــل ال ــي، وعملي ــولادة، والنظــام الغذائ ــد ال وعمــر مــا بع

الوريديــة.

كيفية سحب العينة ؟
تقــوم الممرضــة أو أي أخصائــي طبــي آخــر في مستشــفيات الــولادة 
بأخــذ بضــع قطــرات مــن الــدم مــن كعــب الطفــل وذلــك مــن خلال 
وخــز كعــب الطفــل بإبــرة معقمــة لجمــع قطــرات مــن الــدم علــى 
بطاقــة خاصــة. قــد يبكــي بعــض الأطفــال عندمــا يتــم وخــز كعبهــم 

ــم، لكــن الانزعــاج لا يســتمر طــويلًاً. ــد الاحســاس بالأل عن

الجــزء  المطلوبــة في  البيانــات  اســتكمال  الاخصائــي  علــى  يحــب 
رقــم  لــام،  منســوبا  كالاســم  الفحــص  بطاقــة  علــى  المخصــص 
الملــف، الجنــس، تاريــخ الــولادة / عــدد أســابيع الحمــل وغيرهــا مــن 

الطبيــة.  المعلومــات 
ــة في بطاقــة  ــوع التغذي ــة ن ــى أيقون يجــب وضــع علامــة واضحــة عل

الــدم مثــا نــوع التغذيــة:
ــه« او »حليــب صناعــي« او »لا شــيء عــن  ــه وريدي  »الثــدي« او تغذي
طريــق الفــم «. هــذه المعلومــات مهمــة لموظفــي مختبــر فحــص حديثي 
الــولادة ولطبيــب الطفــل في حالــة اكتشــاف أي خلــل. وكذلــك تحديــد 

الحالــة الصحيــة للطفــل: » صحــة جيــده « او » مريــض «.
 بعــد التأكــد مــن جفــاف بقــع الــدم علــى البطاقــة يتــم إرســالها إلــى 

المختبــر المخصــص لفحــص حديثــي الــولادة.
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ما هي الاختبارات التي يتم إجراؤها والتقنيات المستخدمة؟
ًـا واضطرابــات الغــدد الصمــاء، بعــد ان كان  يتضمــن في الوقــت الحالــي فحــص حديثــي الــولادة في المملكــة العربيــة الســعودية ٢٠ مرضًًــا اســتقلابيًًا وراثي�

في الســابق يشــمل ١٧ مرـضـا
- الحالات الأيضية الاستقلابية التي تشمل امراض الاحماض الأمينية/ العضوية/ اليوريا/ الدهون/ السكريات. 

- أمراض الغدد الصماء والتي تؤثر على مستويات الهرمونات المهمة.
- حاليا يقوم المختصين بدراسة إضافة الامراض المتعلقة الهيموجلوبين مثل مرض فقر الدم المنجلي والثلاسيميا.

استقبال العينة في المختبر؟ 
يتم فحص جميع بقع الدم المجففة بواسطة أخصائي مختبر فحص حديثي الولادة للتأكد من جودتها لعمل التحاليل وذلك يشمل:

- فحــص معلومــات العينــة بم فيهــا المعلومــات الديموغرافيــة، إذا كانــت هويــة الطفــل الــذي تنتمــي إليــه بقــع الــدم موضــع شــك، فلــن يتــم اختبــار الــدم.

الاختبــارات. لاجــراء  صالحــة  لتكــون  مناســبة  فتــرة  خلال  المختبــر  في  العينــة  اســتقبال  يكــون  أن  يجــب  العينــات.  جمــع  تاريــخ  مــن  التحقــق   -

- جــودة النقــل حيــث مــن المكــن ان يكــون هنــاك تلــف أثنــاء النقــل فيتــم التحقــق مــن خلوهــا مــن وجــود أي تمــزق أو رطوبــة أو أي تلــف آخر يظهر علــى العينة.
- تقييــم جــودة بقعــة الــدم : مــن خلال التحقــق مــن حجــم البقعــة، تشــبع البقعــة، جــودة ورق الترشــيح، خلــوا بقــع الــدم مــن ان تكــون ملوثــة، مخففــة، أو 
احتوائهــا  علــى نقــاط دم متكتلــة أو متخثــره. وكذلــك يجــب التأكــد مــن ان نقــاط الــدم ليســت في حالــة تشــبع غيــر كامــل او ان تكــون مفرطــة التشــبع.

قائمه التحاليل للأمراض المشمولة في برنامج حديثي الولادة في المملكة العربية السعودية

المـــرض

 Phenylalanine

المادة التي تفحص

1

2

3

بيلة الفنيل كيتون يوريا 
Phenylketonuria PKU

بيلة الفنيل كيتون يوريا 
 Maple Syrup Urine

حموضة البروبيونيك
Propionic acidemia

 Total Leucine

C3
C2/C3
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C3
C2/C3 4

5

6

حموضة ميثايلمالمونيك 
 methylmalonic

حموضة غلوتارك - النوع الأول 
 Glutaric acidemia type 1

حموضة يزوفالريك 
Isovaleric acidaemia

 C5DC

C5

نقص إنزيم – HMG كو ايلاييز
-3hydroxy-3-methylglutaric aciduria 

(HMG)

 C5OH
C50H+C4DC

 C5OH
C50H+C4DC

 Biotiniddase

C5:1
 C5OH

 Argininosuccinic Acid /
 Citrulline

 Citrulline 

C6, C8, C10, 
C8/C10 

7

8

9

10

11

12

13

 3-MCC قص إنزيم
-3methylcrotonyl-CoA carboxylase 

deficiency (-3MCC deficiency)

نقص إنزيم بيوتينديز-
 Biotiniddase deficiency

نقص إنزيم بيتا - كيتوثايولي
Beta-ketothiolase deficiency

حموضة ارجنينوسكسنك 
 Argininosuccinic Acidemia

سترولينيميا 
 Citrullinemia

نقص إنزيم ام كاد 
Medium chain acyl-coA 

dehydrogenase deficiency (MCADD)
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C14:1 ,C14 14

15

17 -Hydroxyprogesterone 

 Tyrosine
Succinylacetone

16

17

18

20

 استنساخ خلايا الغدة الكظرية
Congenital Adrenaline Hyperplasia 

(CAH)

م فَرْطُ تيروسيِن الدَّ
 Tyrosinemia 

أمراض 
الدم الوراثية:
- فقر الدم المنجلي

- أنيميا البحر المتوسط )والثلاسيميا(
 )G6PD( مرض عوز نازعة هيدروجين الجلوكوز سداسي فوسفات -

نقص إنزيم في ال كاد 
Very long-chain acyl-CoA 
dehydrogenase (VLCAD)

مرض سكر اللبن في الدم 
Galactosemia (GALT) 

 قصور الغدة الدرقية
 Congenital Hypothyroidism (CH) 

Galactosemia enzyme 
(GALT)

TSH

اضافتها مؤخراالفحوصات التي تم 

راسة اضافتهاالفحوصات التي يتم 
الفحوصات التي تم اضافتها مؤخرا

 بيلــة هوموسيســتينية
Homocystinuria 

مــرض عــوز الكارنتــن الأساســي
Carnitine uptake deficiency

19 Methionine
Homocysteine

 C0
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: )MS/MS( يعمل جهاز الطيف الكتلي الترادفي
 للكشــف عــن عــده امــراض في اختبــار واحــد. وذلــك مــن خلال القيــاس الكمــي لعــدد مــن المـواد الكيميائيــة التــي في حــال وجودهــا خــارج النطــاق الطبيعــي 
تــدل علــى وجــود مــرض مــعين. يعتبــر جهــاز الطيــف الكتلــي مــن ادق الأجهــزة في علــم المختبــرات. حيــث انــه يتــم قيــاس حجــم الجزيئــات بشــكل الكترونــي 
ويظهــر كميــه ووزن المـواد التــي يتــم البحــث عنهــا داخــل العينــة. ومــن مميزاتــه انــه يمكــن المختــصين في المختبــر مــن قيــاس أكثــر مــن مــاده موجــودة داخــل 
العينــة وكذلــك بســبب دقتــه العاليــة يقلــل مــن نســبة النتائــج غيــر الدقيقــة. يســتغرق الجهــاز وقــت وجيــز لفصــل مكونــات العينــة ويقــوم بعــد ذلــك اخصائــي 

المختـبـر بـقـراءة النتاـئـج وتحلـيـل البياـنـات.
  

وكذلك من الأجهزة المستخدمة في المختبر أجهزة المقايسة المناعية والأنزيمية 
(Fluoroimmunoassay assays/ Enzyme immunoassays ) 

ــدد  ــة ببعــض الامــراض كأمــراض الغ ــا للإصاب ــا وانخفاضه ــؤدي ارتفاعه ــي ي ــات والانزيمــات الت ــن الهرمون ــد م ــاس العدي ــي بدورهــا تســتخدم لقي  والت
الصمــاء مــن ضمنهــا امــراض الغــده الدرقيــة. كذلــك يتــم العمــل حاليــا علــى اضافــه تقنيــات مخبريــه الــى مختبــرات فحــص حديــث الــولادة في المملكــة 
لقيــاس الهيموجلوبــن واضطرابــات الــدم الموروثــة التــي تؤثــر علــى نــوع الهيموجلوبــن الــذي ينتجــه الجســم للكشــف عــن أمــرض الــدم المورثــة كالثلاســيميا 

وفقــر الــدم المنجلــي.
يقــوم المختصــن في مختبــرات حديثــي الــولادة بمتابعــه جــوده عمــل الأجهــزة بشــكل دقيــق وإجــراء المعايــرة والتحاليــل وكذلــك مراجعتهــا مــن قبــل 

الاستشــاريين قبــل اعتمــاد نتيجــة التحاليــل للتأكــد مــن دقــة التحاليــل ونتائجهــا.
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كم يستغرق عمل فحوصات حديثي الولادة؟
يتــم عمــل التحاليــل مــن قبــل المختصــن في المختبــرات في أســرع وقــت ممكــن مــع الحــرص بعــدم تجــاوز نتائــج التحاليــل ٣-٥ أيــام. حيــث في حالــه وجــود 

أي اشــتباه بمــرض يتــم التنســيق لعمــل الاختبــارات التأكيديــة والبــدء في العــاج قبــل ضهــور الاعــراض . 

متى يلزم إجراء إعادة الاختبار؟
في بعــض الأحيــان يحتــاج الطفــل إلــى الاختبــار مــرة أخــرى. وهــذا لا يعنــي بالضــرورة وجــود حالــة طبيــة. قــد يلــزم إجــراء إعــادة الاختبــار في الحــات 

التاليــة:
- تم أخذ عينة الدم قبل أن يبلغ عمر الطفل 24 ساعة .

- كانت هناك مشكلة في طريقة أخذ عينة الدم/ عينة غير كافية .
- البيانات غير كاملة أو غير دقيقة على بطاقة بقعة الدم، على سبيل المثال رقم طبي غير صحيح/ تاريخ غير دقيق للعينة أو لا يوجد/تاريخ ميلاد  .

- قد تكون هناك حاجة لعينات متكررة لا يمكن تجنبها من عدد قليل من الأطفال بسبب الخداج/ ضعف الوزن/ نقل الدم/ استخدام التغذية  الوريدية  
/ تم اخذ العينة في وقت مبكر جدًًا بعد نقل الدم .  

- أظهر الاختبار الأول حالة طبية محتملة . 
عند طلب تكرار العينة لأي من الأسباب المذكورة أعلاه سيتصل منسق برنامج فحص حديثي الولادة بالوالدين لاعادة إجراء هذا الاختبار على الفور. 

كيفية معرفة نتائج التحاليل؟ 
إذا أظهر الفحص ان الطفل غير معرض لخطر كبير للإصابة باي من الحالات المشمولة في فحص حديثي الولادة فلن يتم التواصل مع الوالدين.  

إذا أظهرت الفحوصات ان الطفل معرض لخطر الإصابة فسيتم التواصل من قبل منسق برنامج حديثي الولادة في المستشفى او من ينوب عنه. يكون 
التبليغ بالاتصال هاتفياًً بوالد الطفل او والدته عن طريق أرقام الهواتف الموجودة في ملف الأم او ملف المولود. وفي حاله عدم الرد سيتم التواصل 

لأكثر من مره خلال ٤٨ ساعة .  

ماذا يحدث إذا أظهرت الفحوصات ان الطفل معرض للخطر؟ 
إذا أظهرت الفحوصات ان الطفل معرض لخطر الإصابة فسوف يلزم إجراء إعادة سحب بقعه الدم الجافه وفي بعض الأحيان قد يضاف اليها بعض 
الاختبارات للتأكد مما إذا كان مصابًًا ببعض الحالات المرضية.  في حال تم طلب اعاده الاختبار وكانت النتائج سلبيه فلن يتم التواصل مع الوالدين 
او ان المنسق للبرنامج او من ينوب عنه يتولى إبلاغ أهل الطفل لطمأنتهم إذا أظهرت الفحوصات في العينة الاولى ان الطفل معرض لخطر الإصابة 

ببعض الحالات التي تستوجب التدخل السريع وتعتبر انقاذ حياه فسيتم التواصل مع الوالدين من قبل منسق برنامج حديثي الولادة في المستشفى او 
الممرضة وعمل موعد مع الطبيب المختص لمتابعه الحالة والبدء في العلاج.
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ما مدى دقة فحص الدم للأطفال حديثي 
الولادة :

فحــص حديثــي الــولادة لا يعتبــر اختبــار تشــخيصي.  يظهــر فقــط مــا إذا كان الطفــل معــرض للإصابــة بحالــه مــن الحالات التــي يتــم اســتقصاؤها. قــد 
تشــير نتائــج الفحــص الــى ان الطفــل معــرض لخطــر كبيــر للإصابــة بإحــدى هــذه الحالات، ولكــن عندمــا يتــم اعــاده الاختبــار وعمــل الاختبــارات التأكيديــة 
يتضــح ان الطفــل ليــس مصــاب بتلــك الحالــة وهــذا يســمى » ايجابيــه خاطئــة« وطبعــا النتائــج الإيجابيــة الخاطئــة تكــون مقلقــه للآبــاء والاســر. في حــالات 

نــادره جــدا يكــون نتيجــة الفحــص طبيعــي وقــد يكــون الطفــل في الواقــع مصابــا وهــذا يســمى » ســلبيه خاطئــة« وهــذا نــادر جــدا .
 false( قــد يــؤدي اســتخدام التغذيــة الوريديــة الــى نتيجــة ايجابيــه خاطئــة -
ــه  ــه ثاني ــب عين ــم طل ــك يت ــة لذل positive( )وخاصــه امــراض الأحمــاض الأميني

ــد للتأكي
- في حــال كان وزن الطفــل عنــد الــولادة دون ١٥٠٠جــم او مــده الحمــل اقــل مــن ٣٧ 
أســبوع يقــوم المختــصين بتفســير النتائــج بنــاء علــى ذلــك علــى ســبيل المثــال هنــاك 
اختلافــات في مســتويات الهرمــون المحفــز للغــده الدرقيــة )TSH( وفقًًــا لفئــات 
عمــر الحمــل ممــا يــؤدي الــي زيــادة تكــرار تشــخيصات قصــور الغــدة الدرقيــة 
ــال  ــف للخــدج عــن الأطف ــي مختل ــدل طبيع ــك يوجــد مع الخلقــي بين الخــدج لذل

الطبيعــيين.
- بعــض الأمــراض لا تظهــر العلامــات والمؤشــرات الكيميائيــة علــى مــرض معــن 
الا بعــد حصــول المولــود لرضاعــه طبيعيــة/ حليــب لفتــرة كافيــة قبــل ســحب 
العينــة لذلــك في حالــه عــدم تعــرض الرضيــع للتغذيــة الطبيعيــة لقتــره كافيــه قــد 
يــؤدي ذلــك الــى نتجــه ســلبيه خاطئــة )false negative( لذلــك يجــب ذكــر هــذه 

المعلومــات علــى بطاقــة ســحب العينــة.

لا تشــمل اختبــارات فحــص حديثــي الــولادة جميــع الاضطرابــات الخلقيــة/ الوراثيــة.  إن نتيجــة فحــص حديثــي الــولادة الطبيعيــة لا تلغــي احتماليــة أن 
يكــون الطفــل الــذي يعانــي مــن أعــراض ســريرية مصابًًــا بإحــدى الحالات المرضيــة التــي تم فحصهــا. بالإضافــة إلــى ذلــك، قــد تظهــر بعــض الحالات التــي 
تم فحصهــا تدهــور ســريري قبــل الإبلاغ عــن نتائــج فحــص حديثــي الــولادة. لذلــك، عندمــا يعانــي الرضيــع مــن علامــات أو أعــراض توحــي أو تتفــق مــع أحــد 
الاضطرابــات التــي يمكــن اكتشــافها عــن طريــق فحــص حديثــي الــولادة فينبغــي أخــذ هــذه الحالــة في الاعتبــار والعمــل علــى المتابعــة مــع الطبيــب المختــص.

 

د/ عبد الله الشهري
استشاري علم الكيمياء الحيوية السريرية

كيف يمكنك الان عمل التحليل للطفل إذا لم يتم عمله بعد الولادة؟
هناك متابعه دقيقه للتأكيد على جميع مستشفيات الولادة في السعودية لعمل فحص حديثي الولادة لجميع المواليد. لكن في بعض الأحيان نجد 

أطفالًًا ليس لديهم سجل لفحص حديثي الولادة. قد يكون هذا بسبب ولادة الأطفال خارج المملكة أو عدم عمل الفحص أو استكماله لأي سبب من 
الاسباب. لذلك يوصي الخبراء باتباع التالي :

الرضيع حتى عمر سنة واحدة

 إذا لم يتم عمل فحوصات حديثي الولادة 
فيجب إجراؤهــــــا في أقرب وقت ممكن

الأطفال أكثر من سنة واحدة

الفحص غير مناسب للأطفال الذين تزيد أعمارهم عن سنة. يجب إخطار 
الوالدين بأنه إذا كانت لديهم أية مخاوف بشأن صحة طفلهم، فيجب عليهم 

التواصل مع الطبيب والتوضيح للطبيب ان الطفل لم يتم فحصه عند 
الولادة
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تتكــون عناصــر الغــذاء الأساســية مــن البروتينــات والكربوهيــدرات والدهــون. وحتــى يســتطيع الجســم الاســتفادة مــن هــذه المركبــات، لابــد مــن تفكيكهــا 
الــى عناصرهــا الأوليــة الأساســية مــن خــال مجموعــه مــن التفاعــات الكيمائيــة تمــر بهــا المــواد الغذائيــة بعــد دخولهــا للجســم حيــث يتــم تفكيكهــا لمــواد 
بســيطة تســمى )الهــدم( ثــم يعــاد تركيبهــا بمــا يتناســب وأجســامنا وتســمى )البنــاء(، ولــكل تفاعــل كيميائــي إنــزيم معــن لا يتــم التفاعــل بدونــه، فــإذا فقــد 

هــذا الإنــزيم لأي ســبب أو قــل نشــاطه أدى ذلــك إلــى خلــل في تلــك العمليــات الحيويــة ممــا يســبب مشــكلتين: 

1- تراكم السموم في الجسم نتيجة عدم هدم المواد الغذائية إلى عناصرها الأساسية.
2- نقص في عناصر أساسية أخرى نتيجة عدم وجود التفاعل وعملية البناء.

وبالنســبة لمــرض الفينيــل كيتــون يوريــا فهــو يحــدث عنــد وجــود خلــل في إنــزيم الفينيــل الانــن هيدروكســياليز حيــث ترتفــع نســبة حمــض الفينيــل ألانــن 
في الــدم وتنخفــض نســبة التيروســن، فتؤثــر تأثيــر ســلبي وبالــغ علــى المــخ بشــكل خــاص، والــذي بــدوره يؤثــر علــى الجهازيــن الحركــي والعقلــي للإنســان .

تغذية مرضى الفينيل كيتون يوريا

يتضمــن العــاج الغذائــي الرئيســي للفينيــل كيتــون 
ــي: ــا يل ــا م يوري

اتبــاع نظــام غذائــي مســتمر مــدى الحيــاة يحتــوي علــى كميــة محــدودة مــن 
البروتــن، لأن الأطعمــة الغنيــة بالبروتــن تحتــوي علــى الفينيــل ألانــن.

تنــاول تركيبــة غذائيــة طبيــة خاصــة بمــرض الفينيــل كيتــون يوريــا )حليــب 
طبــي(، وهــو مكمــل غذائــي خــاص، للتأكــد مــن حصــول المصــاب علــى 
البروتــن الضــروري )بــدون فينيــل ألانــن(، والمــواد الغذائيــة التــي تعتبــر 

ضروريــة للنمــو، والصحــة العامــة، ويتــم تناولــه مــدى الحيــاة.
وتختلــف الكميــة الآمنــة مــن حمــض الفينيــل ألانــن مــن شــخص مصــاب 
الــى اخــر حيــث يتــم تحديدهــا لــكل مريــض علــى حــدي بنــاء علــى وضعــه 
الصحــي وعمــره ونتيجــة تحليــل حمــض الفينيــل الانــن لذلــك يمكــن أن 

تختلــف الكميــة الأمنــه مــع مــرور الوقــت .

 وبشــكل عــام تعتبــر الفكــرة الأساســية للحميــة هــي اســتهلاك كميــة 
الفينيــل ألانــن اللازمــة فقــط للنمــو الطبيعــي والتطــورات الجســمية، 
ولكــن ليــس أكثــر مــن ذلــك. ويمكــن أن تحــدد الكميــة الآمنــة مــن خــال:
النمــو،  ومعــدلات  الغذائــي،  النظــام  لســجلات  المنتظمــة  المتابعــة   -

الــدم.  في  ألانــن  الفينيــل  ومســتويات 
- اختبــارات الــدم المتكــررة التــي تراقــب مســتويات الفينيــل ألانــن واجــراء 

تعديــات علــى النظــام الغذائــي وفقــا لهــذه النتائــج .
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ويمكن تقسيم الاغذية في الحمية الغذائية الى ثلاثة اصناف وللتسهيل سنرمز لكل قسم بلون معين )نظام اشارة المرور( 

اللون الاحمر : تعني تجنب تناول الاطعمة الغنية بالبروتين لاحتوائها 
على نسبة عالية من الفينيل الانين مثل :

- اللحوم بجميع انواعها
- البيض

- الحليب ومنتجاته
- المكسرات

- فول الصويا
- البقوليات

وكذلك تجنب الأطعمة والمشروبات التي تحتوي على مادة الأسبارتم
الذى يعتبر محلى اصطناعي مصنوع من الفينيل ألانين .

اللون الأصفر : تعني ان هذه الاطعمة تحتوي على نسبة متوسطة من 
البروتين وبالتالي يمكن تناولها، ولكن بحذر وبكميات محسوبة مثل :

- الخبز 
- الرز 

- البطاطا
- المكرونة 

اللون الأخضر : تعني ان هــــــــــذه الأطعمة بطبيعتها تحتوي عــــلى نسبة 
قليلة من البروتين وبالتالي فأنها تحتوي على نسبة قليلة من الفينيل 

الانين ويجب ان تشكل هذه الاطعمة غالبية النظام الغذائي مثل:
 

- اغلب انواع الخضار والفواكه. الخبز 
- الأطعمة الخاصة المصنعة قليلة البروتين )وتصرف من المستشفى( . 

التعــرف علــى كيفيــة قــراءة الملصقــات الغذائيــة لمعرفــة وتحديــد مــا إذا كان الطعــام مناســبا ام لا ومعرفــة كيفيــة حســاب تحويــل محتــوى الأطعمــة مــن 
البروتــن الــى فينيــل الانــن باســتخدام المعادلــة التاليــة:

 )1 جرام بروتين = 50 ملغ فينيل الانين(. 

وعلــى اخصائــي التغذيــة العلاجيــة التأكــد مــن فهــم الاهــل للمعلومــات الغذائيــة الخاصــة بالطفــل بشــكل صحيــح، وتوعيتهــم بأهميــة الالتــزام بالحميــة، 
ولقلــة الخيــارات الغذائيــة المتاحــة امامهــم فعليــه ايضــا مســاعدتهم في ايجــاد بدائــل وخيــارات اخــرى تســاهم في اســتمرارهم علــى الحميــة ممــا يســتدعي 

ان يكــون هنــاك اتصــال دائــم بينــه وبــن المريــض واســرته.
 

الأخصائية وداد التركي
اخصائية تغذية عــــلاجية
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تعتبــر الأمــراض الوراثيــة وأخــص أمــراض الاســتقلاب )أمــراض التمثيــل الغذائــي( مــن الأمــراض التــي لا تظهــر أعراضهــا مباشــرة بعــد الــولادة عنــد 
المواليــد الجــدد، وتنقســم هــذه الأمــراض مــن ناحيــة الاســتجابة للعــاج إلــى مجموعتــن، الاولــى قابلــة للعــاج والثانيــة غيــر قابلــة للعــاج اولا يوجــد لهــا 

عــاج محــدد.
لــذا ســعت كثيــر مــن الــدول منــذ عــدة عقــود لتحديــد أمــراض المجموعــة الاولــى وهــي الأمــراض القابلــة للعــاج ودراســتها حيــث تبــن أن هنــاك علاقــة 
مباشــرة بــن الإســراع في التشــخيص والبــدء في العــاج وتفــادي مضاعفــات هــذه الأمــراض، وحيــث أن شــريحة كبيــرة مــن المرضــى لا يكــون لديهــم أعــراض 
خــال الســاعات الاولــى بعــد الــولادة ولضمــان تشــخيص جميــع الحــالات فــإن هنــاك حاجــة لفحــص جميــع المواليــد وذلــك لضمــان جيــل لا يعانــي مــن 

تخلــف عقلــي او جســماني بســبب أمــراض قابلــة للتشــخيص والعــاج.
كان البــدء بفكــرة الفحــص المبكــر للمواليــد في الســتينات مــن القــرن الميــادي الماضــي ببرنامــج الكشــف المبكــر عــن مــرض الفينيــل كيتــون يوريــا حيــث بــدأت 
في الولايــات المتحــدة الامريكيــة وتبعهــا بعــد ذلــك عــدد كبيــر مــن الــدول الاوربيــة وكنــدا وغيرهــا بتطبيــق الكشــف المبكــر علــى جميــع المواليــد لهــذا المــرض 
وكانــت النتائــج الباهــرة للتشــخيص المبكــر والبــدء خــال الثــاث الأيــام الاولــى مــن الــولادة بغــذاء خــاص ادى الــى نمــو طبيعــي ســواء كان جســماني او 
عقلــي وكان ذلــك الحافــز للمضــي قدمــا بالتوســع بالتغطيــة لتشــمل جميــع المواليــد ووضــع القوانــن الملزمــة ومــن ثــم السياســات والإجــراءات والامكانيــات 

اللازمــة لإجــراء هــذا التحليــل علــى جميــع المواليــد.

اهتمــت منظمــة الصحــة العالميــة بالكشــف المبكــر بأمــراض الاســتقلاب والوراثــة وذلــك بوضــع ضوابــط لمثــل هــذه البرامــج والتــي يمكــن تلخيصهــا في عــدة 
نقــاط، مــن اهمهــا وجــود امكانيــات للتشــخيص والعــاج ووجــود اجــراءات لتحديــد مســئولية عــاج ومتابعــة مثــل هــذه الحــالات.

توســعت هــذه البرامــج في الــدول الغربيــة مــن خــال إضافــة اعــداد متزايــدة مــن الأمــراض القابلــة للشــفاء في حــال تم التشــخيص والبــدء بالتدخــل ســواء 
كان غذائيــا او طبيــا خــال الايــام الاولــى مــن الــولادة.

بــدأت في المملكــة العربيــة الســعودية عــدد مــن برامــج الكشــف المبكــر عــن الأمــراض لــدى حديثــي الــولادة في مستشــفيات محــدودة وكانــت معنيــة بإجــراء 
الفحوصــات لمواليدهــم فقــط ومجمــوع المواليــد لديهــم لا تزيــد عــن  ٥% مــن مجمــوع المواليــد في المملكــة حيــث الغالبيــة العظمــى مــن الــولادات تكــون في 

مستشــفيات ومراكــز الــولادة التابعــة لــوزارة الصحــة.
تقــدم أد. عبــد الرحمــن النعيــم في عــام ١٩٨٨ الــى إدارة البحــوث في وزارة الصحــة باقتــراح إجــراء دراســة عــن مــدى انتشــار مــرض نقــص افــرازات الغــدة 

 )TSH( الدرقيــة الــولادي وذلــك لقيــاس هرمــون تــي اس اتــش
ــاس  ــم قي ــت كان يت ــك الوق ــة، وفي ذل ــة )الشميســي ســابقا( ومستشــفى اليمام ــك ســعود الطبي ــة المل ــولادة بمدين ــد مستشــفى ال ــن موالي ــف م ــن ٤٠ أل ب

ــام. ــون بســهولة هــذه الاي ــم تك ــي ل ــر المشــعة والت ــات مــن خــال النظائ الهرمون
 تبــن مــن خــال هــذه الدراســة ان مــدى انتشــار مــرض نقــص افــرازات الغــدة الدرقيــة الــولادي يعــادل ضعــف انتشــاره في امريــكا واوروبــا، وتم نشــر نتائــج 

هــذه الدراســة في مجلــة المدونــات الســعودية الطبيــة عــام ١٩٩٢.

ــه برامــج التطعيمــات وذلــك للكشــف المبكــر عــن عــدد مــن الامــراض والتــي يمكــن ان  ــزم يعــادل في اهميت ــم بتبنــي برنامــج مل ــات د. النعي وجــدت توصي
تصيــب حديثــي الــولادة علــى وزارة الصحــة صــدى حاســم وفــوري بقيــادة الوزيــر آنــذاك الشــيخ فيصــل الحجيــان -رحمــه الله- وفريقــه في الــوزارة لبدايــة 
ــى بروتوكــول  ــة، وتم كذلــك الاتفــاق عل ــى المناطــق الصحي ــة وتوزيعهــا عل ــار الاجهــزة والكواشــف المخبري ــر الدعــم الــازم واختي البرنامــج. حيــث تم توفي

التشــخيص والعــاج، وكان دور مستشــفى الملــك خالــد الجامعــي في تشــخيص وعــاج الحــالات التــي يتــم اكتشــافها حيــوي وفعــال.
خــال الاعــوام التاليــة تم انجــاز بحثــي قمــت بــه )أد زهيــر رهبينــي( مــع د. محمــد راشــد ود بينــار اوزانــد ولمــدة ثــاث ســنوات )1995-1998( لفحــص أكثــر 
مــن 27000 مولــود لثلاثــن مرضــا مــن أمــراض التمثيــل الغذائــي في ثــاث مستشــفيات )مستشــفى الملــك فيصــل التخصصــي ومركــز الأبحــاث ومستشــفى 
الملــك ســلمان بالريــاض ومستشــفى الملــك عبــد العزيــز الجامعــي بجــدة، وظهــرت النتائــج بإصابــة مولــود واحــد مــن كل 1400 مولــود. وبعدهــا قــدم المقتــرح 
ــوزارة الصحــة عــام 2001 م بتوســيع الفحــص المبكــر للمواليــد ليشــمل 17 مرضــا والــذي رفــع للمقــام الســامي والــذي تم اقــراره عــام 2005 م ليكــون  ل

برنامجــا وطنيــا لفحــص جميــع المواليــد في المملكــة ســواء في المستشــفيات الحكوميــة او في القطــاع الخــاص.
بعــد ذلــك اكتمــل البرنامــج بلجــان اشــرافية مــن وزارة الصحــة )إدارة البرامــج الصحيــة والأمــراض المزمنــة( واخيــرا هيئــة الصحــة العامــة )وقايــة(، وتحــت 
مراجعــات المجلــس الصحــي الســعودي لزيــادة عــدد الامــراض التــي يتــم فحصهــا. وقــد اقــر حاليــا فحــص مــا يقــارب 20 مرضــا لتشــمل امــراض التمثيــل 

الغذائــي وقصــور هرمــون الغــدة الدرقيــة وقصــور هرمــون الغــدة الكظريــة واحــد أنــواع نقــص المناعــة الوراثــي.
يعــد البرنامــج الســعودي أكبــر برنامــج للكشــف المبكــر عنــد حديثــي الــولادة في الشــرق الاوســط ومــن أكبــر وأقــدم البرامــج في اســيا حيــث انــه وخــال العقــود 
الماضيــة تم الكشــف عــن الملايــن مــن المواليــد وتشــخيص وعــاج عشــرات الالــوف منهــم، بعضهــم الان في العقــد الثالــث او الرابــع مــن عمرهــم وجميعهــم 

لا يعانــون مــن اي اعــراض تخلــف عقلــي او جســماني.
هــذا البرنامــج النوعــي لهــو خيــر دليــل علــى العلــم النافــع الــذي يعــود بالفائــدة العظيمــة علــى افــراد المجتمــع ونحســبه صدقــة جاريــة لمــن قــام عليــه خــال 

العقــود الماضيــة والعقــود القادمــة، ولا يســعني في الختــام الا اســتذكار قــول الله تعالــى )ومــن احياهــا فكأنمــا احيــا النــاس جميعــا(.
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