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الحمد لله والصلاة والسلام على رسول الله سيدنا محمد صلى الله عليه 
وسلم على آله وصحبه أجمعين،

أما بعد،

في عالـــم تتســـارع فيـــه الاكتشـــافات العلميـــة، يبرز علـــم الوراثـــة كركيزة أساســـية في الطـــب الحديث، 
ليـــس فقـــط لفهـــم أســـباب الأمـــراض، بـــل للوقايـــة منها قبـــل أن تبدأ. لقـــد أثبتـــت الأبحـــاث أن كثيرًًا 
مـــن الأمـــراض المزمنـــة والخلقيـــة ترتبـــط بطفـــرات أو اســـتعدادات وراثية يمكن كشـــفها مبكـــرًًا. حيث 
تُعُـــد تشـــوهات القلـــب الوراثية مـــن أكثر العيـــوب الخلقية شـــيوعًًا وخطـــورة فقد خصصنا هـــذا العدد 

للإـــسهاب أكـــثر عن ـــهذا الموضوع. 
في هـــذا العـــدد مـــن مجلة )وراثيات(، سنســـلط الضوء علـــى الجوانب المختلفة لحالات تشـــوهات القلب 
الشـــكلية والوظيفيـــة مـــن حيث الأســـباب، الأعـــراض، طـــرق الوقاية، وأحدث مـــا توصل إليـــه العلم في 
التشـــخيص والـــعلاج، وتقنيات المختبـــر المختلفة المتجددة والتي تفتح بابا واســـعا للأبحـــاث وفهم ماهية 

الامراض واـــسبابها مما يـــسهم في الوقاية واـــلعلاج الدقيق. 
أعزاءنـــا أصدقـــاء )وراثيـــات( مجلتكم في عددها التاســـع ســـتأخذكم معهـــا في رحلة الى افـــاق متجددة 
مـــن العلـــم الوراثـــي الدقيق والذي يتـــم كتابته بأقلام مختـــصين في هذا المجال وذوي خبرة واســـعة فيه. 
ومـــن هنـــا نؤكد علـــى أهمية دمج الوعـــي والمعرفة الوراثية مع الجهـــود الطبية الميدانيـــة للحد من بعض 

الاـــمراض وتحــحسين ـــجودة الحياة لدى المرـــضى، وفتح المجال نحو ـــطب دقيق ووقائي أكـــثر فاعلية.
إن نشـــر الوعـــي الوراثـــي بين أفـــراد المجتمـــع، من خلال الوســـائل المختلفـــة هي مســـؤولية الجميع عبر 
إيصـــال رســـائل المختـــصين في هـــذا المجال ومـــن هـــذا المنبـــر فأننـــا ندعوكم لوضـــع ايديكـــم في أيدينا 
للمشـــاركة في نشـــر الثقافـــة عن الأمراض الوراثية عبر هذا العدد وما ســـبقه من الأعـــداد والموجودة في 

موـــقع الجمعـــية أدناه، وكـــما نرحب بمـــشاركتكم وملاحظاتكم عـــبر وـــسائل التواصل معنا
https://ssmg.org.sa/موقع الجمعية الالكتروني :

@SSMG_geneticمنصة اكس وانستقرام :

المقدمة

د. عزيزة مفرح مشيبة
استشارية وراثة اكلينيكية 
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دراسة حول عيوب القلب الولادية وأشهر المتلازمات المرتبطة بها

أعــراض عيــوب القلــب الولاديــة  لــدى 
حديثــي الــولادة:

تختلف الأعراض بحسب نوع العيب وعدده ومدى 
شدته، إلا أن الأعراض الأكثر شيوعًًا تشمل:

-  الإرهاق السريع أثناء الرضاعة.
-  ازرقاق أو شحوب في الشفاه، أو الأظافر، أو الجلد، 

أو اللسان.
-  التعرق المفرط خلال الرضاعة.

-  بطء النمو وعدم اكتساب الوزن الكافي.
-  التهابات تنفسية متكررة تُشُخّّص أحيانًًا بشكل 

خاطئ كحساسية.
-  تورم في الساقين أو حول العينين.

ًـا بعــد الــولادة مباشــرةًً، إمــا  تُعُــد عيــوب القلــب الولاديــة مــن أكثــر التشــوهات الولاديــة شــيوعًًا، ويتــم اكتشــافها غالب�
مــن خلال ملاحظــة الأطبــاء لبعــض الأعــراض الظاهــرة علــى حديثــي الــولادة، أو عبــر الفحوصــات الروتينيــة للقلــب.
وتتفــاوت خطــورة هــذه العيــوب؛ فبعضهــا يكــون بســيطًًا ويــزول تلقائي�ًـا بمــرور الوقــت، بينمــا تكــون حــالات أخــرى أكثــر 

تعقيــدًًا وتســتلزم تدخــلًاً طبي�ًـا فوري�ًـا، ســواء عــن طريــق الــعلاج الدوائــي أو التدخــل الجراحــي.
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أسباب عيوب القلب الولادية :
تنشأ غالبية هذه العيوب نتيجة لتغيرات مبكرة تحدث خلال 

تطوّّر قلب الجنين. وعلى الرغم من أن السبب الدقيق غير 
معروف في كثير من الحالات، إلا أن هناك عوامل خطورة 

معروفة، منها:
-  إصابة الأم بسكري النوع الأول غير المنضبط.

-  تناول أدوية معينة خلال الحمل.
-  التدخين أو شرب الكحول خلال الحمل.

-  عوامل وراثية، وتشمل خللًاً في الكروموسومات أو الجينات، 
وسنتطرق لها بتفصيل لاحق.
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: )Down Syndrome( 1 - متلازمة  داون
- ناتجة عن نسخة إضافية من الكروموسوم 21 

)47 كروموسومًًا( .
- سجلنا 177حالة، وكانت التشوهات القلبية فيها تصل 

إلى .%60

: )Patau  Syndrome( 3 - متلازمة  باتو
- ناتجة عن نسخة إضافية من الكروموسوم 13 .

- سجلنا 23حالة، أغلبها تُوُفي خلال الساعات أو الأيام 
الأولى بعد الولادة.

دراسة ميدانية في مستشفى الولادة والأطفال بجدة:
قمت خلال عملي لمدة أربع سنوات بدراسة التشوهات القلبية المرتبطة بالمتلازمات، وسأسلط الضوء على أهم هذه 

المتلازمات، بحسب تصنيفها الوراثي:
أولا: اضطرابات الكروموسومات

أ( اختلال في عدد الكروموسومات

: )Edwards Syndrome( 2 - متلازمة  إدوارد
- ناتجة عن نسخة إضافية من الكروموسوم 18.

- سجلنا 56حالة، وغالبًًا ما تترافق مع تشوهات شديدة في 
القلب والمخ والكلى، تؤدي إلى الوفاة المبكرة.
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: )DiGeorge  Syndrome( 1 - متلازمة  دي جورج
- ناتجة عن فقدان جزء من الكروموسوم 22 .

- سجلنا 17حالة، بنسبة تشوهات قلبية تصل إلى 70%، مع 
مشاكل مرافقة مثل شق الحنك ومشاكل سمعية وكلوية.

ملحوظة: جميع الحالات السابقة كانت غير وراثية، ولا علاقة لها بزواج الأقارب.

ملاحظة: هذه المتلازمات قد تكون وراثية إذا كان أحد الوالدين يحمل نفس الخلل، لكن غالبًًا ما تحدث 
كطفرة جديدة غير متكررة.

ب( اختلال في تركيب الكروموسومات

: )Turner  Syndrome( 4 - متلازمة  تيرنر
. Xتحدث بسبب فقدان كلي أو جزئي لأحد كروموسومات -

- سجلنا 7حالات، مع تشوهات قلبية في 35 %منها، بالإضافة 
إلى مشاكل في الكلى والرقبة.

- هذه المتلازمة تصيب الإناث فقط.

: )Williams   Syndrome( 2 - متلازمة  ويليامز
-ناتجة عن فقدان جزء صغير من الكروموسوم 7.

- سجلنا 11حالة، بنسبة تشوهات قلبية تتراوح بين 75%، مع 
ملامح وجه مميزة.
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: )Noonan   Syndrome( 1 - متلازمة  نونان
- نسبة الإصابة بتشوهات قلبية تصل إلى %70 .

- سجلنا 16حالة، معظمها ناتج عن طفرات غير موروثة.

ثانيا: اضطرابات الجينات
أ(  الأمراض الوراثية السائدة

: )Marfan    Syndrome( 2 - متلازمة  مارفان
- سجلنا 6 حالات، وتشمل تشوهات في العظام والعينين 

والأوعية الدموية وطول الاطراف.
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: )CHARGE Syndrome( 3 - متلازمة تشارج
- تشمل تشوهات في القلب، العينين، والأذنين.

- سجلنا 6 حالات.

: )Holt-Oram Syndrome( 5 - متلازمة  هولت - أورام
- تُعُرف بمتلازمة القلب واليد .

- سجلنا 4 حالات، واحدة منها فقط كانت وراثية من الأب.

ملاحظة: وجدنا أن معظم الحالات السائدة التي ذكرت سابقا كانت طفرات موجودة فقط في الطفل لأبوين 
سليمين ولم تكرر في العائلة.

: )Kabuki  Syndrome( 4 - متلازمة  كابوكي
- تتشوهات قلبية في 45 %من الحالات، مع إعاقات ذهنية 

ونمائية.
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2 - المتلازمــة الفمويــة الإصبعيــة الوجهيــة - النــوع 

ــي : الثان
- تشمل شق الشفة، قصر القامة، تعدد الأصابع، 

وتشوهات قلبية.

ب( الأمراض الوراثية المتنحية
في هذا النوع، يكون كلا الوالدين حاملًاً للمرض دون أعراض، ويكون احتمال إصابة الطفل 25%في كل حمل.

: )Alagille  Syndrome( 1 - متلازمة  ألاجيل
- تسجلنا 4 حالات، مع تشوهات قلبية بنسبة تصل إلى %90، 

إضافة إلى مشاكل كبدية.

3 - إيليس-فان كريفيلد :
- سجلنا عدة حالات، بنسبة إصابة قلبية تصل إلى 60%، مع 

تعدد أصابع وظهور أسنان عند الولادة.
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: )VACTERL   Syndrome(  2 - متلازمة  فاكترل
- تترافق مع عيوب خلقية في القلب، الكلى، والأطراف.

- السبب غير معروف حتى الآن.

حالات متفرقة متعددة الأسباب

: )Goldenhar   Syndrome(  1 - متلازمة  جولدن هار
- تشمل تشوهات قلبية وأذنية.

- سجلنا 6حالات، غير مرتبطة بعوامل وراثية.

3 - تشــوهات قلبيــة ناتجــة عــن ســكري الحمــل غيــر 

المنضبــط:
- سجلنا 44حالة لأطفال مصابين نتيجة إصابة الأم بسكري 

النوع الأول غير المسيطر عليه.
- كما سجلنا حالتين من متلازمة الفخذ الوجهية الناتجة عن 

نفس السبب.

د.سميرة سقطي
استشارية أمراض الأطفال 

وأمراض الوراثة

خاتمة
تبيّّن من خلال الدراسة أن عيوب القلب الولادية يمكن أن تكون نتيجة لعوامل وراثية أو بيئية أو طفرات جينية مفاجئة.

الوعي بهذه المتلازمات، ومعرفة نسب تكرارها وأسبابها، يساعد في تحسين الرعاية الصحية والتشخيص المبكر، وبالتالي 
تحسين فرص العلاج والتدخل الطبي المناسب.
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دراسات محليه 
هنــاك اكثــر مــن 7 الاف مــرض وراثــي نــادر مســجل ومتعــارف عليــه الا ان بعــض منهــا لــم يتــم التعــرف عليــه ومــازال بعضهــا غيــر 
مكتشــف ويعــد عــدد المصــابين فيهــا مــا يقــارب 350 مليــون شــخص حــول العالــم. ويشــكل العامــل الوراثــي 80% مــن المســببات 
للصابــه بهــذه الامــراض والتــي غالبــا مــا تظهــر اعراضهــا بعــد الــولاده مباشــره اولاحقــا في الطفولــه المبكــره او حتــى عنــد البلــوغ. 
غالبيــة الامــراض الوراثيــه النــادره تــورث بطريقــه الجين الواحــد مثــل الثلاســيميا والانيميــا المنجليــه الا ان البعــض الاخــر يرتبــط 
بعــدد مــن الجينــات مثــل أورام العظــام الغضروفيــة المتعــددة. وان تحدثنــا عــن الوضــع الراهــن في المملكــه العربيــه الســعوديه فــان 
الطبيعــه الاجتماعيــه تســاهم في زيــادة عــدد هــذه الامــراض مثــل زواج الأقــارب والــذي يســاهم في توريــث هــذه الامــراض فوفــق اخــر 
الدراســات فــان مــا يقــارب 50% مــن المـواطين مــا زال يرتبطــون عــن طريــق زواج الأقــارب و 50% مــن هــؤلاء يرتبــط بابــن العــم الأول. 
ــه  ــات بهــذه الامــراض والتــي يســاهم المســح المبكــر بالوقاي ــزواج لتقليــل الإصاب ــى ال ــة المســح الوراثــي للمقبــلين عل ممــا يؤكــد أهمي

منهــا)1(.
فمــن خلال دراســه اجراهــا مستشــفى الحــرس الوطنــي بالتعــاون مــع مركــز الملــك عبــدالله العالمـي للأبحــاث مــن خلال مســح وراثــي 
علــى الأكثــر الامــراض شــيوعا في المملكــه  مــن خلال دراســة الجينــوم لاكثــر مــن 1300 مواطــن. فقــد احتلــت امــراض الــدم الصــداره 
لمســببات الامــراض في المملكــه  ,كمــا هــو موضــح ب صــوره رقــم 1 ,ومــن ثــم امــراض الغــدد والامــراض الاســتقلابيه والتــي تعمــل 
حكومــة المملكــه العربيــه الســعوديه متمثلــه بــوزارة الصحــه علــى الوقايــه منهــا مــن خلال المســح الوطنــي لحديثــي الــولاده والــذي بــدأ 
منــد عــام  2015 علــى تقليــل الاصابــات بهــذه الامــراض مــن خلال التدخــل المبكــر بتقــديم الــعلاج المناســب للوقايــه مــن الامــراض 

قـبـل حدوثـهـا مممـا ـسـاهم برـفـع مـسـتوى الرعاـيـة الصحـيـه وتقلـيـل العـبـئ الاقتـصـادي مـنـذ ـبـدأ البرناـمـج.

صورة 1: الامراض الأكثر شيوعا وانتشارا في المجتمع السعودي)2(. 
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ومقارنــة المملكــه بغيرهــا مــن الــدول المتقدمــه فــان الامــراض الأكثــر شــيوعا والتــي يمكــن الوقايــه منهــا تختلــف مــن دولــه الــي أخــرى 
كمــا ان عددهــا يختلــف بمــدى اخــتلاف التركيبــه الســكانيه والوضــع الاقتصــادي للدولــه التــي تقــدم هــذه الخدمــه كمــا هــو موضــح 

بالجــدول 1.

جدول 1: فحص حديثي الولاده في مجموعة من الدول مقارنه بالمملكة العربيه السعوديه )3(. 
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مع ان البرامج الوقائيه التي تقدمها المملكه ساهمت برفع 
جودة الخدمه المقدمه الا أن بعض الامراض تنتشر بشكل 
اقل بين أقاليم معينه مثل مرض الحثل العضلي والذي تم 

دراسته في منطقة جيزان ووجد انه ينتشر بين عوائل معينه 
ترتبط فيما بينها بزواج الأقارب مما ساهم في انتشاره في 
المنطقه والذي عدا عن كونه يعيق حياة المريض فانه يشكل 
ثقل مادي كبير على القطاع الصحي حيث ان تكلفة العلاج 

السنويه للفرد الواحد ما يقارب 3 مليون ريال سعودي 
في حين يمكن الوقايه منه بالفحص المبكر قبل الزواج 

)4(. فعدا عن المتغيرات الجينيه فان هناك تغيرات في 
الكرموسوم أيضا وراثيه وتشترك فيها عوائل دون غيرها 

)صوره 2( وتشكل عبئ على المريض والقطاع الصحي.

ومن خلا دراسه أجريت هذا العام على مدى وعي الشعب 
السعودي بالمسوحات الوراثيه قبل الزواج او اثناء الحمل 

فقد تم  سؤال المشاركين في هذه الدراسه عن مدي 
اقدامهم على الزواج في حال كان الشريك يحمل متغيرات 

جينيه قد تؤثر على صحة الأبناء ووجد ان اغلبية المشاركين 
يرغبون في الغاء الزواج في هذه الحاله. وهنا تكمن الحاجه 
الي تفعيل برامج المسوحات الشامله وكذلك تفعيل التوعيه 

بالامراض الوراثيه واليه الوقايه منها .

صورة 2:مشجرعائلي يوضح فيه زواج الأقارب )5(. 
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تلعب تقنيات مختبرات الوراثة دورًًا مهما في التقدم الطبي 
المتعلق بتشخيص ومتابعة أمراض القلب الوراثية، حيث تشكل 

هذا النوع من الأمراض أهمية قصوى خاصة في حالات 
وجود تاريخ عائلي لأمراض القلب المبكرة أو المفاجئة. ومع 

التطورات السريعة في التقنيات المخبرية الحديثة وبالذات فيما 
يخص تقنيات علم الوراثة الجزيئية، بات من الممكن تحديد 

الطفرات الجينية المسببة للعديد من اضطرابات القلب، مما 
يُمُكن الأطباء من اتخاذ قرارات علاجية ووقائية فعّّالة و 

 Personalized( متعلقة بما يعرف حاليا بالطب الشخصي
.)Medicine

من أبرز التقنيات المستخدمة حاليًًا في مختبرات الوراثة 
 Whole Genome( تقنية التسلسل الجيني الكامل

 Whole( وتسلسل الإكسو )Sequencing
Exome Sequencing(، وقد تم التطرق بالشرح 

التقني لهذه الالتقنيات في الأعداد السابقة، حيث 
تسمح هذه التقنيات الحديثة بفحص الآلاف من 

الجينات في تحليل واحد لاكتشاف وتحديد ودراسة 
الطفرات التي قد تؤدي إلى أمراض مثل اعتلال عضلة 

القلب الضُُخامي )HCM(، اعتلال عضلة القلب 
التوسعي )DCM(، ومتلازمات اضطراب النظم، 
اضافة الى التشخيص الوراثي للامراض الوراثية 

المعروفة بارتباطها بأمراض القلب. تعززهذه التقنيات 
من التشخيص المبكر وتساعد في تحديد الأفراد 

المعرضين للخطر حتى قبل ظهور الأعراض السريرية 
وبالتالي يتم رسم الخطة العلاجية بشكل دقيق و البدء 

بها قبل تطور الحالة المرضية.

دور تقنيات الوراثة الحديثة في تشخيص 
ومتابعة أمراض القلب الوراثية
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إضافة إلى التشخيص، تساهم تقنيات مختبر الوراثة في متابعة 
تطور المرض وتوجيه العلاجات الشخصي،  فمثلا، يمكن 

الإسترشاد بنتائج هذه الفحوصات لمعرفة الحالات التي لم يبدأ 
فيها ظهور المرض لكن يكون الشخص أكثر عرضة من غيره‘ 

فيبدأ بالعمل على  تعديل نمط الحياة أوفي حال ظهور المرض 
يتم اختيار أدوية محددة بناءًً على الطفرة الجينية المكتشفة 

لمتابعة وعلاج الحالة المرضية، مما يحسن نتائج المرضى ويقلل 
من المضاعفات.

ختامًًا، يُعُد مختبر الوراثة حجر الزاوية في الطب الحديث 
لأمراض القلب الوراثية، إذ يسهم في التشخيص الدقيق، المتابعة 

المستمرة، ووضع خطط علاجية مبنية على المعلومات الجينية 
الخاصة بكل مريض. ومن المتوقع أن يستمر هذا المجال في 

التوسع، مما يعزز فرص الوقاية والرعاية الصحية المخصصة 
ويخفض نسب الوفيات المرتبطة بأمراض القلب الوراثية.

علاوة على ذلك، تُسُتخدم تقنيات حديثة مثل تحليل التعبير 
الجيني )Gene Expression Profiling( والتحاليل 
الارتباطية الجينومية )GWAS( لفهم آليات تطور المرض 

بشكل أعمق، مما يدعم الأبحاث في تصميم علاجات جديدة.

د. سهى طاشكندي
أستشاري مختبرات وراثة طبية

مدينة الملك فهد الطبية
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ابطل اشلخصي ادلقيق وأرماض ابلقل

Clopidogrel دواء

CYP2C19  جين

لايسبيجتةعرج أكبرةعرج أقل
)دواء آرخ(

مهاس ملع اةلديصل اينيلج لألدوةي 
 Cardiovascular. اةيبلقل اةيئاعول

Pharmacogenomics
في مهف ريثأت اافلاتخلات اةينيلج ىلع 

اةباجتس اىضرلم لأدوةي ابلقل والأوةيع 
اةيومدل، ووه ام لثيم رهوج ابطل ايصخشل 

اقيقدل، امك في ةلاح دواء ديبولكوليرج.
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يتكون قلب الجنين خلال المراحل الأولى من الحمل، 
وبحلول الأسبوع الخامس يكون القلب في الطور الأول من 
التكوين، وبالامكان سماع ضربات قلب الجنين عن طريق 

الموجات الصوتية المهبلية عند بلوغ منتصف الأسبوع 
الخامس.

وعيوب القلب الوراثية عبارة عن مشكلة في بنية القلب يولد 
بها الطفل ، وقد تكون بعض عيوب القلب التي تصيب الأطفال 

بسيطة ولا تحتاج إلى علاج. أما بعضها الآخر فأكثر تعقيدًًا 
وقد يحتاج الطفل إلى إجراء عدة عمليات جراحية على مدار 

عدة سنوات.

يصاب ما لا يقل عن ثمانية أطفال بعيب في القلب من 
كل 1000 مولود سنويًًا الا انها في العالم العربي اكثر 

حدوثا بسبب الامراض الوراثية المتنحية والتي تكثر في 
زواج الاقارب.

وتشوهات القلب الوراثية هي مجموعة من الحالات 
التي تؤثر على بنية القلب وتؤدي إلى مشاكل في تدفق 

الدم وهذه التشوهات يمكن أن تكون موجودة عند 
الولادة (تشوهات القلب الولادية)، أو تظهر في الحياة 
لاحقا، واحيانا تكون المشكلة بسبب خلل في الوظيفة 
كارتخاء في عضلة القلب او اضطرابات في نبضات 

القلب نتيجة لاسباب وراثية.

تشوهات القلب الوراثية
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أسباب عيوب القلب الوراثية:
1-  تغير في الصبغات ( الكروموسومات) : اما بالزيادة او 
النقص وكمثال على ذلك متلازمة داون وهي بسبب زيادة 

الصبغة الوراثية رقم 21 فيصبح مجموعة الصبغات الوراثية 
47 صبغة بدلا من 46 ومن المعروف ان تشوهات القلب في 

هذه المتلازمة تصل 50 الى %من الحالات.
2- طفرات في المورثات ( وحيدة المورثة :) بعض تشوهات 

القلب الوراثية يمكن أن تنتقل من الآباء إلى الأبناء اما على 
شكل متلازمة تشمل القلب وغيره من أجهزة الجسم او 

امراض وراثية تصيب القلب فقط اما على شكل تشوهات 
واما على شكل مشاكل في عضلة القلب مثل تضخم او 

ارتخاء في عضلة القلب.
3 - متعددة العوامل : وهي اكثرها شيوعا بحيث يكون 

هناك استعداد وراثي مع عواما بيئية مثل التعرض للمواد 
الكيميائية أو الإشعاع اوغيرها واحيانا بدون وجود سبب 

واضح.

أنواع عيوب القلب الوراثية:
1- عيب في الجانب الأيسر من القلب ، ويشمل الاذين 

الايسر والبطين الايسر او الشريان الابهر: وهو أكثر أنواع 
تشوهات القلب الوراثية شيوعًًا.

2- عيب في الجانب الايمن من القلب ، ويشمل الاذين 
الأيمن والبطين الأيمن اواوعية الدم الرئوية .3 امراض 
القلب الوظيفية ، وهو مجموعة من الحالات التي تؤثر 

على وظائف وكهرباء القلب.

وعادةًً ما تُكُتشف عيوب القلب الوراثية الخطِِرة عقب الولادة بفترة وجيزة، أو خلال الأشهر القليلة الأولى من حياة الطفل. 
وقد تشمل الأعراض ما يأتي:

-  تصبغ الشفتين أو اللسان أو الأظافر بلون رمادي أو أزرق شاحب. ويختلف مدى سهولة ملاحظة تغيرات لون الجلد أو 
مدى صعوبتها حسب لون الجلد.

-  سرعة التنفس.
-  تورم الساقين أو البطن أو المناطق المحيطة بالعينين.

-  ضيق النفس أثناء الرضاعة، ما يؤدي إلى عدم زيادة وزن الرضيع زيادةًً طبيعيةًً.
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وتشمل طرق الوقاية فحص الجنين اثناء الحمل عن طريق 
السونار في المراحل الأولى من الحمل ( قبل 19 أسبوع ) 
للكشف عن العيوب في بنية القلب او عن طريق الفحص 

الجيني للمورثات التي تسبب متلازمات تصاحبها إشكالات 
في تكوين القلب او وظيفته حيث بالإمكان اخذ خزعة من 
المشيمة في حوالي الأسبوع العاشر من الحمل او عينة من 

السائل الامنيوسي في الأسبوع 15 تقريبا من الحمل وفحص 
الطفرات الوراثية وتشخيصها.

وفي حالة تشخيص الجنين بعيوب قلبية خطيرة تعرض 
الحالة على لجنة مكونة من 3 أطباء في جواز الإجهاض قبل 

19 أسبوع من الحمل ( قبل نفخ الروح ) حسب ضوابط 
الفتوى الصادرة بهذا الشأن.

ومن طرق الوقاية أيضا ما يعرف بتقنية الفحص ما 
قبل الغرس ( أطفال الانابيب ) وهي تقريبا نفس تقنية 
الاخصاب خارج الرحم والتي تستعمل في العقم الا انها 

تختلف عنها ان الاجنة المكونة خارج الرحم تفحص لطفرة 
العائلة المعروفة ومن ثم زراعة اثنين من الاجنة السليمة في 

رحم الام حتى الولادة.
ولا شك ان التعليم الصحي المستمر للمجتمع بواسائله 

المختلفة يساعد في التوعية بتشوهات القلب الوراثية 
وأهميتها وطرق الوقاية منها.

وأخيرا أتمنى السلامة والعافية لكل مريض وان يكتب 
السلامة للجميع.

اما الوقاية فيشمل فحص ما قبل الزواج لبعض المورثات الشائعة للمقبلين على الزواج والتي تسبب تشوهات او إشكالات في 
عضلة او نبضات القلب ويكون هذا الفحص ضمن البرامج الوطنية للوقاية من الامراض الوراثية.

وتشمل الوقاية الفحوصات للمواليد الجدد عن عن طريق برامج الفحص المبكر للمواليد اما بفحص المواليد عن طريق 
الاشعة الصوتية ( السونار) او الفحص الوراثي ليشمل المورثات التي تسبب امراض القلب الوراثية حيث يمكن أن يساعد 

فحص الأطفال في الكشف عن تشوهات القلب الوراثية مبكرا والتدخل العلاجي او الجراحي قبل ظهور الاعراض 
والمضاعفات متأخرا.

أ.د. زهير عبدالله رهبيني
استشاري طب الأطفال والطب الوراثي
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أنا موجودة داخل الخلية، وأحمل المادة الوراثي 
)الحمض النووي( DNA، فمن أنا؟

A.الماينوكوندريا
B.النواه

C.الجدار الخلوي

الحمض النووي موجود في جميع الخلايا التي 
تحتوي على نواة للخلية.

يوجد DNA داخل المايتوكوندريا )بيت الطاقة 
في الخلية( وهو من جهة الأم فقط

تكون المادة الوراثية التي تترجم الى صفات %3 
DNA فقط من ال

تتشابه المادة الوراثي للبشر بنسب متفاوتة مع:
a.50% مع الملفوف

b.98%  مع الشمبانزي
c.85% مع الفأر
d.60% مع الموز

e.99.9% مع إنسان آخر

أنا الحمض النووي، شكلي هو:
A.حلقة دائرية

B.مكعب
C.حلقة حلزونية

DNA كريات الدم الحمراء لا يوجد بها

إذا تم فرد و ترتيب ال DNA سيتعدى طوله 
المترين

الرجل لديه كروموزوما XY  بينما المرأة لديها 
XX كروموزومات

معلومات عامة عن الحمض النووي:

إختبر معلوماتك:

1

1

3

5

7

2

2

4

6

الحل في العدد القادم
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