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  examinationPremarital medicalالزواج الفحص الطبً ما قبل 

 الفصل الرابع



DR.W.Alhalkie  

النواحً العائلٌة والعاطفٌة، حٌث تلعب كل من الجٌنات والصفات الوراثٌة الموروثة والمكتسبة  فً البداٌة لحٌاة جدٌدة والوصول لحٌاة مستقرة  والزواج ه

  .جدورًا فً هذا ومن هنا إنجاب أطفال أصحاء حتى لا ٌعكر ذلك صفو الأسرة، وذلك هو الهدؾ الأساسً من البرنامج الوطنً لفحص ما قبل الزوا

 :ولذلك ٌمكن تعرٌؾ الزواج الصحً على أنه التوافق بٌن شركاء الحٌاة الزوجٌة فً عدٌد من النواحً وهً

النفسٌة 

الصحٌة 

الجنسٌة 

الاجتماعٌة 

 .وذلك من أجل هدؾ أسمى وهو الوصول إلى أسرة سلٌمة وإنجاب أطفال بصحة جٌدة

 Definition of a healthy marriage الزواج الصحًتعرٌؾ 
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 الزواجوقائً للمقبلٌن على اجراء 
 ،تمثل فحوصات الزواج خط الدفاع الأول للحصول على عائلة كاملة تتكون من الأب والأم وأطفال سلٌمٌن أصحاء 
 فحوصات الزواج أو فحوصات ما قبل الزواج على أنها الفحوصات المخبرٌة التً ٌخضع لها المقبلٌن على الزواج للتؤكد من عدم تعرؾ و

  It includes:الزواج، وتشمل فحوصات ما قبل ارتباط الزواج بؤٌة مخاطر صحٌة قد تإثر على أحد الزوجٌن أو كلٌهما أو أبنائهم فً المستقبل
premarital examinations 

   ،الأمراض المعدٌةInfectious diseases, 

 الدمالمنقولة عن طرٌق والأمراض  diseases transmitted through blood 

 و امراض الدم الوراثٌة ،hereditary blood diseases, 

 ًالأقاربالاضطرابات الجٌنٌة وخاصة فً حالات زواج وأخٌرا Finally, genetic disorders, especially in cases of 
consanguineous marriage ،التً تزداد فٌها فرصة انتقال العٌوب الجٌنٌة للؤبناء، كما فً متلبزمة داون.  

 
وبالتالً ٌمكن توفٌر العلبجات ذات الصلة بشكل مناسب إذا تم اكتشاؾ أي تشوهات، 

  ًاكتشاؾ الحالات ؼٌر الطبٌعٌة التً من المحتمل أن تقلل من فرص الحمل  كما ٌمكن أن ٌساهم تحلٌل ما قبل الزواج المتعلق بالخصوبة ف

 .ومعالجتها فً أقرب وقت ممكن دون التعرض للصدمات النفسٌة والاجتماعٌة والعاطفٌة ؼٌر الضرورٌة المرتبطة بالحمل والإنجابوالإنجاب، 
 
 ًطفل إما بمرض وراثً أو عٌب خلقً أو تؤخر عقلً ناتج عن خلل فً الجٌنات أو بمرض له عوامل وراثٌة  25واحد من كل ٌصاب : إحصائٌا 
 ًٌكشؾ الفحص الطبً عن وجود أي أمراض وراثٌة او معدٌة وتختلؾ الفحوصات باختلبؾ الجنس وصلة القرابة بٌن الزوجٌن : طبٌا 

  medical examinationdefinition Premaritalالطبً ما قبل الزواج  تعرٌؾ الفحص 
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 الفحص السرٌري -
 إجراء اختبارات الدم اللبزمة-
 .اكتشاؾ بعض الأمراض الوراثٌة الواسعة الانتشار فً سورٌة وتقدٌم المشورة حولها -
 .الاكتشاؾ المبكر لبعض الأمراض التناسلٌة المعدٌة وتقدٌم المشورة فٌما ٌختص بطرق الوقاٌة منها والحد من انتشارها -
 .فٌما ٌخص الصحة الإنجابٌة والتناسلٌة وتنظٌم الأسرة وطرق منع الحمل المختلفة رفع الوعً الصحً بٌن المقبلٌن على الزواج  -
 .للطرفٌن جتماعً والاتقدٌم المشورة والدعم الصحً والنفسً  -
 .  إعطاء الخٌارات والبدائل أمام الخطٌبٌن من أجل مساعد تهما على التخطٌط لأسرة سلٌمة صحٌا  -

 فً سورٌا مكونات الفحص الطبً قبل الزواج: Components of the medical examination before marriage: 

 :In Syria, we target the following :باستهداؾ ما ٌلً نقوم وفً سورٌة 

   والمنجلً التلبسٌمٌا مرضً سٌما ولا الوراثٌة الدم أمراض1

Genetic blood diseases, especially thalassemia and sickle cell disease 

   B – C  Hepatitis B-C  الكبد التهاب 2

 sexually transmitted diseases . بالجنس المنتقلة الأمراض3

 .Other genetic diseases ..الأخرى الوراثٌة الامراض – 4

 .والحاجة الضرورة حسب الاستمارة فً الواردة ؼٌر أخرى لأمراض التطرق من ٌمنع ولا

  



DR.W.Alhalkie  

 الفحص الطبً قبل الزواج لؽٌر الأقارب ::relatives-Medical examination before marriage for non   
 فٌروس الالتهاب الكبد  –مستوى السكر بالدم  –تشمل الفحوصات تحدٌد فصٌلة الدم وعامل الرٌزٌوس ، مستوى الهٌموؼلوبٌن : الرجال

 .وتحلٌل مرض الزهري و تحلٌل السائل المنوي  –والإٌدز  B,cالوبائً 
 ٌضاؾ لتحالٌل الرجال تحلٌل فٌروس الحصبة الألمانٌة وهرمونات الإستروجٌنات والبروجسترون  :النساء 
 الفحص الطبً قبل الزواج للؤقارب ::Medical examination before marriage for relatives   
 وفحص الكروموزومات التلبسٌمٌا و فقر الدم المنجلً  نفس الفحوصات فً ؼٌر الأقارب بالإضافة إلى  :الرجال 
 الكروموزوماتوفحص التلبسٌمٌا وفقر الدم المنجلً   نفس الفحوصات فً ؼٌر الأقارب بالإضافة إلى  :النساء 

 
بعدم والاختبارات والنصح  لاٌوجد قانون ٌمنع الزواج فً حال ثبت ضرره على أحد الطرفٌن أو أطفالهما فالمراكز تكفً بالفحوصات : ملبحظة 

 الارتباط فً حال وجود ضرر 

تم إصدار قرار من وزارة الصحة السورٌة بالتعاون مع نقابة الأطباء بإحداث عٌادات الفحص الطبً قبل الزواج والذي تدعمه وزارة العدل : فً سورٌا 

 بتعمٌمه على قضاة المحاكم الشرعٌة واعتبار التقرٌر الصادر عن العٌادات وثٌقة رسمٌة من ضمن الوثائق المتعلقة بؤوراق إتمام الزواج 

ءالفحوصات المخبرٌة المطلوبة لكل من الرجال و النسا 
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  :أهداؾ برنامج الفحص الطبً قبل الزواج وهً الحدٌث عن ماهً التحالٌل قبل الزواج وأهمٌتها كان لابد من توضٌح قبل 

 زٌادة وعً الجمهور بؤهمٌة البرنامج وما الأهداؾ التً ترٌد الوصول إلٌها وبالتالً اتخاذ القرار الصحٌح بعد ظهور النتائج. 

 ًوالثلبسٌمٌاالحد من احتمالٌة انتقال الأمراض الوراثٌة الخاصة بالدم مثل فقر الدم المنجل Sickle cell anemia and thalassemia  أو أي من

 (.الإٌدز)الأمراض المعدٌة مثل التهاب الكبد الوبائً ب أو التهاب الكبد الوبائً ج أو مرض نقص المناعة المكتسبة 

معرفة ما هً احتمالات انتقال الأمراض إلى الشرٌك أو الأطفال وتزوٌد المقبلٌن باختٌارات للتخطٌط لحٌاة عائلٌة صحٌة. 

هو تجنب أخطار أو تبعات قد تحدث للجنٌن، أو تإثر فً قدرة أحد الزوجٌن على الإنجاب. 

الهدؾ من برنامج الفحص الطبً قبل الزواج The aim of the premarital medical examination program  

 ٌساعد الفحص المبكر ما قبل الزواج فً الحد من إنجاب أطفال مصابٌن بؤمراض وراثٌة ٌحتاجون إلى نفقات علبجٌة باهظة  الصحٌةالنفقات تخفٌض

 .الثمن

 

 :ولذلك تكمن أهمٌة تحلٌل ماقبل الزواج فٌما ٌلً

التحقق من الحالة الصحٌة العامة لكلب الزوجٌن. 

 اضطراب الدم )قبل الزواج  الثلبسٌمٌاالتحقق من عدم توافر العوامل التً تزٌد فرصة إصابة الأبناء فً المستقبل بالاضطرابات الوراثٌة، مثل تحلٌل
 الذي ٌإثر على الهٌموؼلوبٌن

 للؤمراض الجٌنٌة التً قد تإثر على الأبناء من خلبل فحص ما قبل الزواج للؤمراض الوراثٌةللجٌنات المتنحٌة التحقق من عدم حمل أي من الزوجٌن. 

 (الإٌدز)الكشؾ عن الأمراض المعدٌة كالتهاب الكبد الوبائً أو متلبزمة نقص المناعة المكتسبة 

 (نادراً )الكشؾ عن أٌة اضطرابات قد تتسبب بالعقم أو تؤخر الإنجاب عند كلب الجنسٌن 
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 There are several reasons for conducting :عدة أسباب تدعو للقٌام بتحالٌل قبل الزواج، وتتضمن هذه الأسباب الآتًتوجد 
reasons include the following:these premarital tests, and  

 سنة عند الحمل 35تقدم سن الزوجة لأكثر من years at the time of pregnancy35 The wife's age is more than   زٌادة تصحبه

الحمل ووفٌات الأطفال وزٌادة نسبة الولادات القٌصرٌة، وكذلك نسبة الأطفال المولودٌن بخلل بالكروموسومات مقارنة بمن هن فً  انسمام نسبة 
 .سن العشرٌن

الأمراض التً قد تعانً منها الزوجة، مثل السكري Diseases that the wife may suffer from, such as diabetes  ٌجب الوصول حٌث

ٌجب أن تكون مستقرة القلب كما أن بعض حالات مرض . إلى معدل طبٌعً للسكر فً الدم قبل الحمل وإلا ازدادت نسبة حدوث تشوهات الجنٌن
  .تماماً قبل حدوث الحمل، وفً بعضها قد لا ٌنصح بالحمل على الإطلبق حٌث ٌهدد حٌاة الأم

 تخثر الدمل مضادة الدرقٌة، أو الصرع، أو مع استعمال أدوٌة  نشاط الؽدة  فرطالكشؾ عن أمراض أخرى مثل Detection of other diseases 
such as hyperthyroidism, epilepsy, or with the use of anticoagulant drugs  ،فٌجب الوصول إلى نوعٌة العلبج الملبئم للحمل

قد تورث للجنٌن فً صورتها الشدٌدة إذا كان  والثلبسٌمٌاكما أن أمراض فقر الدم المنجلً . حٌث إن بعض هذه الأدوٌة تلحق ضرراً شدٌداً بالجنٌن
 .كلب الزوجٌن مصاباً بالمرض نفسه أو حاملبً له

دواعً فحوصات الزواج Reasons for marriage examinations 
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 الزوجةعند ( فصائل الدم السالبة)الدم  زمرة التؤكد من Ensure the blood group (negative blood groups) of the wife ، التً قد تحتاج

 .إلى علبج ومتابعة معٌنة أثناء الحمل وبعد الولادة
الكشؾ بعض أمراض جهاز المناعة، أو الإصابة ببعض الفٌروسات أو أمراض الجهاز التناسلً للزوجٌن. Ensure the blood group 

(negative blood groups) of the wife... 
،  الؽذائًإعطاء بعض النصائح التً تتعلق بالنظام Giving some tips related to diet  وخصوصاً لمن ٌمارسن الرٌاضة بشكل عنٌؾ أو من ٌتبعن

كما ننصح بإعطاء حمض الفولٌك قبل الحمل حٌث ٌقلل من نسبة تشوهات الأنبوب العصبً للجنٌن، . حمٌة ؼذائٌة شدٌدة أو الملتزمات بالؽذاء النباتً
 .والإقلبع عن التدخٌن والإقلبل من تناول القهوة لما لها من آثار سٌئة على الإخصاب ونمو الجنٌن

والوراثٌةالتارٌخ العائلً لزوج المستقبل، للتؤكد من وجود بعض الأمراض أو التشوهات الخلقٌة تقٌٌم ا Evaluation of the family history of 
the future husband, to ensure the presence of some diseases or congenital and genetic abnormalities  ًقد تنتقل إلى لت

والسكري، وشفة الأرنب، أطفالهم مثل فقر الدم المنجلً، والثلبسٌمٌا، وضمور العضلبت والهٌموفٌلٌا، وكذلك بعض تشوهات القلب، والأنبوب العصبً، 
 .والصرع
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 بالإحباطفور التخطٌط للزواج لتجنب الإصابة المقبلٌن على الزواج بالخضوع للفحوصات المخبرٌة ٌوصى Immediately planning for 

marriage to avoid frustration  فً حال كانت النتائج ؼٌر مرضٌة، والجدٌر بالذكر أنه لا توجد شروط فحص ما قبل الزواج إذ ٌتم إجراإه عند

وتعتمد كم مدة فحص الزواج على عدد الفحوصات ونوعها، ثم تعطى شهادة الفحص قبل الزواج، أو ما ٌسمى نتائج فحص قبل الذهاب إلى المختبر، 

 .الزواج

أشهرهو قبل موعد الزواج بثلبثة الافضل و And the best is three months before the date of marriage  وذلك حتى تتٌح لكلب الطرفٌن

 .أخذ المشورة الطبٌة واتخاذ القرار الصحٌح فً حالات عدم التوافق

ولا تقلق فإن شهادة الزواج الصحٌة تبقى صالحة لمدة ستة أشهر من ٌوم صدورها. And do not worry, the healthy marriage 

certificate remains valid for six months from the date of its issuance. 

 ما هو أفضل وقت لإجراء التحالٌل قبل الزواجWhat is the best time to take tests before marriage?  
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واشهرها الثلبسٌمٌا الدم الوراثٌة تعنً أن هناك خلل فً أحد مكونات الدم وبالتالً تقل قدرة كرات الدم الحمراء على أداء وظائفها على أكمل وجه أمراض 

 (  الفوال ) GPD6فقر الدم المنجلً و عوز خمٌرة  .و

 %. 25إذا وجد هذا الخلل فً كل من الأب أو الأم فإن احتمالٌة وجود أطفال مصابٌن ٌمكن أن تصل إلى حٌث 

 .أما فً حالة وجود طرؾ واحد ٌحمل لهذا الخلل فهناك احتمالٌة إصابة بعض الأبناء وٌصبحوا حاملٌن لهذا المرض

لماذا أمراض الدم الوراثٌة بالأخص؟ Why hereditary blood diseases in particular? 
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 :ن المشكلةكموتمجموعة من الأمراض الفٌروسٌة التً تنتقل إلى الإنسان عن طرٌق سوائل الجسم أو الجنس، وهً 

   للشفاءأن بعض من هذه الأمراض ؼٌر قابلة 

  والبعض الآخر ٌمكن أن تسبب مضاعفات خطٌرة منها الوفاة فً سن مبكر. 

 فٌروس الالتهاب الكبدي ب(B Hepatitis) 
إلى %  15ٌحدث موت مبكر لنسبة من  هأنكما ، % 80ٌسبب سرطان الكبد بنسبة تصل إلى خطورة التهاب الكبدي الفٌروسً ب فً أنه ٌمكن أن ن كمت

 .بسبب حدوث تلٌؾ شدٌد فى الكبد%  20

لابناء عن ى اوٌمكن أن تحدث العدوى لٌس فقط عن طرٌق الدم لكن أٌضا عن طرٌق السوائل المهبلٌة والمنً ولعاب المصابٌن المعدٌٌن، وٌمكن أن ٌنتقل ال

 .الأسنان المشتركة ًشاوفرطرٌق الأم أثناء الولادة، استعمال أمواس الحلبقة 

 فٌروس الالتهاب الكبدي ج(C Hepatitis) 
من المصابٌن به %  30إلى %  15كما أن حوالً ، لا تظهر علٌهم أعراض ممٌزةمن المصابٌن %  90المشكلة حول فٌروس الالتهاب الكبدي ج هو أن 

 Cirrhosis of the liver or liver cancer. .ٌعانون من تلٌؾ فً الكبد أو سرطان الكبد

 .وٌنتقل عن طرٌق نقل الدم وزراعة الأعضاء ومن الأم الحامل إلى ابنها اثناء الولادة والاتصال الجنسً ؼٌر المحمً

 ?Why are infectious viruses included in the screening لماذا تندرج الفٌروسات المعدٌة فً الفحص؟
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 و لاسٌما  المناعًٌدمر الجهاز مشكلة فٌروس نقص المناعة فً أنه تتمثل(4T.CD )  الجسم وبالتالً إصابة بقٌة عن الثانً  الدفاعالذي هو خط

 .اجهزة الجسم بما فٌها الجهاز العصبً المركزي واٌضًا الإصابة بالعدوى الانتهازٌة

 حٌث احتمالٌة إصابة أطفال بمرض نقص المناعة من ٌنتقل هذا الفٌروس عن الدم أو عن طرٌق الجنس وعن طرٌق الأم أثناء الحمل من خلبل المشٌمة

 .إلى النصؾ الأصابةكما أن إرضاع الأم لطفلها ٌمكن أن تصل نسب %  35حتى %  15تصل إلى بٌن أم مصابة 

 ماذا عن فٌروس نقص المناعة المكتسبة(AIDS/ HIV)What about HIV/AIDS?  
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ر ووظهذكرت سابقا هذه فحوصات الؽرض منها الكشؾ عن بعض الأمراض سواء الخاصة بؤمراض الدم أو الأمراض المعدٌة وبالتالً بعد هذه التحالٌل كما 

 :النتائج ٌتضح الآتً

ًاذا كان احد الطرفٌن أو كلبهما حاملب أو مصابا بفقر الدم المنجل. 

 الثلبسٌمٌااذا كان احد الطرفٌن أو كلبهما حاملب أو مصابا بمرض. 

أي منهما حاملب لفٌروس نقص المناعة المكتسبة المعروؾ بالإٌدز. 

منها حاملب لفٌروس التهاب الكبد الوبائً ب أى 

 ج الوبائىأو أي منهما حاملب لفٌروس التهاب الكبدي 

ماذا تكشؾ هذه الفحوصاتWhat do these tests reveal?  

 وهنا لا بد من التفرٌق بٌن الشخص المصاب والشخص الحامل للمرض؟

 هو ذلك الشخص الذي ٌحمل المرض وتظهر علٌه الأعراض اٌضًا:   injured person المصابالشخص 

فهو شخص ٌحمل صفات المرض ولكن لا تظهر علٌه أي أعراض وهنا تكمن :    diseaseThe person carrying the للمرضأما الشخص الحامل 

 المشكلة فً احتمالٌة ظهور مثل هذه الأمراض المتنحٌة إلى الأبناء

 :بناء على نتائج تحالٌل أمراض الدم ٌمكن أن تكون النتٌجة كالاتً

 آمنالزواج أن 

 

 100وهنا ٌكون الزوجان سلٌمان ونسبة انجاب اطفال اصحاء تصل إلى .% 
 

 آمنالزواج ؼٌر أن 

 

وطفل سلٌم تصل إلى %  50وأطفال حاملٌن تصل إلى %  25حالة أن الطرفٌن حاملٌن للمرض فؤن احتمالٌة إنجاب أطفال مصابٌن تصل إلً  فى
25 % 

 50أحد الأطراؾ حامل للمرض والآخر مصاب فان احتمال ولادة طفل مصاب أو طفل حامل تصل إلى % 
 100أن الطرفٌن مصابٌن وهنا نسبة إنجاب أطفال مصابٌن تصل إلى % 
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   possibilitiesThere are three احتمالاتثلبث هناك 

  على أوراق الموافقة ولا ٌوجد ما ٌمنع اجراءات الزواجبٌن ٌالخطٌحصل فً حالة أن النتائج سلٌمة. 

 فً هذه الحالة ٌتم تحوٌل الخطٌبٌن إلى عٌادات متخصصة لأخذ الاستشارات والمعاٌٌر التً فً حالة احتمالٌة اصابة الأبناء بؤحد الأمراض الوراثٌة
 .ٌمكن أخذها فً الاعتبار

 التً سبق ذكرها فٌحول إلى عٌادات متخصصة وفقا لحالتهفً حالة إصابة أحد الأطراؾ بؤي من الأمراض المعدٌة. 

 What after the examination and the appearance of the result ماذا بعد الفحص وظهور النتٌجة
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ما هً أهداؾ المشورة الطبٌة: counseling :What are the goals of medical  

توضٌح المعلومات عن دور المشورة وأهمٌتها. 

إٌجاد نقطة للتواصل بٌن الأطراؾ للوصول إلى أفضل الحلول. 

تقدٌم أقصى فائدة لكل المقبلٌن على الزواج. 

دعم وتهٌئة المصابٌن لكً ٌتلقى العلبج المبكر فً حالة الأمراض المعدٌة وأخذ التطعٌمات الوقائٌة. 

 كانت سواء بالتوافق أو عدم التوافق اً أٌتقدٌم الدعم والمساعدة للمقبلٌن على الزواج للنتائج. 

دعمهم على المستوى النفسً و تقبلهم لفكرة العلبج والتعاٌش مع المرض مدى الحٌاة. 

معرفة احتٌاج كل من الطرفٌن للوصول إلى الحل المناسب. 

ًاستعداد المفحوصٌن للبرنامج التثقٌفً للحد من زواج عدم التوافق الوراث. 

والمعلومات الضرورٌة بشكل صحٌح كً ٌساعد المقبل على الزواج فً اتخاذ القرار نصائح الوالذى ٌقدم مع أحد المختصٌن  شاور التٌكون هنا 

 .الصحٌح فً جو نفسً ملبئم ملئ بالثقة والخصوصٌة وخالً من التوتر

 وهنا نتطرق إلى المشورة الطبٌة قبل الزواج وأهمٌتها؟
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 :لكن بشكل عام فإن تحالٌل ما قبل الزواج تتضمن الأنواع الآتٌةأنواع فحص الزواج من بلد إلى آخر، تبعاً للؤمراض المنتشرة فً تلك البلبد، تختلؾ 
 ًالتقٌٌمٌشمل هذا :  العامالتقٌٌم الصح ::General health assessment: This assessment includes 

 
الوزن 
والطول 
وضؽط الدم 
والوظائؾ التنفسٌة 
   الدموٌةووظائؾ القلب والأوعٌة 
 فحص الثدي وفحص البطنوكذلك. 

 
 الدمفحوصات blood tests   : ،وتتضمن تحالٌل الزواج فً الدم الآتًللكشؾ عن أي علبمات قد تإدي إلى حالات ؼٌر طبٌعٌة: Marriage 

blood analyzes include the following: 
 

فحص فصٌلة الدم. Blood group  check. 
تركٌز خلبٌا الدم المرتبط بفقر الدم. Concentration of blood cells associated with anemia.  
اختبار وظٌفة المناعة مثل الأجسام المضادة ضد الحصبة الألمانٌة والتهاب الكبد B. Immune function test such as antibodies 

against rubella and hepatitis B. 
الأمراض الكامنة مثل السكري، وارتفاع ضؽط الدم، واضطرابات الؽدة الدرقٌة.  Underlying diseases such as diabetes, high 

blood pressure, and thyroid disorders. 
الكشؾ عن الأمراض الوراثٌة. Detection of genetic diseases. 

 

 حسب منظمة الصحة العالمٌة  قبل الزواجأنواع فحوصاتto the World Health Organizationtests premarital   According of Types  
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 النساءأمراض فحص Gynecological examination   :لتقٌٌم صحة الجهاز التناسلً للمرأة. 
 جنسٌاً المنقولة الأمراض فحص Screening for sexually transmitted diseases   :مثل الإٌدز، والتهاب الكبدB  وC.  
اختبار الخصوبة Fertility test   :ٌعد ضرورٌاً لتجنب الصدمة النفسٌة، والاجتماعٌة، والعاطفٌة المرتبطة بالعقم. 
 المزمنةاختبار الحالات الطبٌة الجٌنٌة أو Testing for genetic or chronic medical conditions:   : ٌعتمد هذا الاختبار على المنطقة والحالات

  .،الوراثٌة الشائعة فً ذلك المجتمع، وتشمل هذه الاختبارات فحص مرض السكري، وارتفاع ضؽط الدم، وأنواع معٌنة من السرطان، وأمراض الكلى
 Hemoglobin electrophoresis الكهربائًلوبٌن ؼورحلبن الهٌمو
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 الهٌموؼلوبٌن كفقر الدم المنجلً والثلبسٌمٌااعتلبلات. Hemoglobin disorders such as sickle cell anemia and 

thalassemia.   
 الاٌدزفٌروس (HIV). AIDS virus (HIV).   
 الكبد الوبائًالتهاب B, C. Hepatitis B, C.   
فٌروس الاٌدز (HIV). AIDS virus (HIV). 
 الزهري: Syphilis 
فصٌلة الدمgroup blood    ٌنبؽً التؤكد من فصٌلة الدم لكلب الشرٌكٌن قبل الزواج، لتجنب المشكلبت المتعلقة بفصٌلة الدم، مثل عدم توافق العامل

 (.Rhesus factor)الرٌسوسً 
، وإن لم تحصل الزوجة على الرعاٌة %50ففً حال تزوجت امرأة ذات عامل رٌسوسً سالب من زوج موجب، فاحتمالٌة ولادة طفلهما إٌجابً قد تكون 

 .الطبٌة اللبزمة خلبل فترة الحمل قد ٌصاب طفلها بمرض انحلبل الدم
 

 

 :  Common Premarital Tests: الزواجقبل برنامج ما الفحوصات الشائعة ل

 المزمنةالأمراض diseaseschronic   ٌُمثل الكشؾ عن الأمراض المزمنة، مثل: 

السكري ،diabetes 

 ضؽط الدم، وارتفاع Hypertension   

 الدرقٌةالؽدة واضطراباتthyroid disorders  

 .قبل الزواج ضرورة خاصة للنساء، لتجنب تعرض الحامل والجنٌن لأي مشكلبت خطٌرة أثناء الحمل وبعد الولادة  

خطة  دٌمإذ قد تإدي الأمراض المزمنة إلى مضاعفات من شؤنها أن تهدد الحٌاة فً حال تركت دون علبج، والكشؾ المبكر عن هذه الأمراض ٌساعد فً تق
  .﻿علبج مناسبة

 :includes the following types: تتضمن الفحوصات الأنواع الآتٌة 
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 فحوصات لتجنب الأمراض الوراثٌة .Tests to avoid genetic diseases. 

 فحوصات لمعرفة قدرة المقبلٌن على الزواج على إنجاب الأطفال. 

فحوصات لمعرفة إن كان أي من الطرفٌن ٌحمل أمراضا قابلة للنقل من طرؾ إلى آخر عن طرٌق الاتصال الجنسً أو المخالطة اللبصقة. 

 :وللتوضٌح ٌجب مناقشة كل موضوع على حدة 

 

 

 :وتشمل بشكل أساسً 
الدم الوراثٌة  ضامراdiseasesHereditary blood    التالٌة  : 

   Anemia Sickle Cellفقر الدم المنجلً: أولاً 
 Deficiency Dehydrogenase  –phosphate -6-Glucose Fauism(الفوال) PD6Gفقر الدم الانحلبلً بسبب عوز خمٌرة : ثانٌاً 

 Thalassemiaالتلبسٌمٌا : ثالثاُ 
 الاستشارة الوراثٌةcounselingGenetic    

 

 Genetic testsالفحوصات الوراثٌة  :القسم الأول

 ًرئٌسٌةٌمكن أن تقسم فحوصات ما قبل الزواج إلى ثلبثة أقسام وبالتالThus, premarital examinations can be divided into three  
  main sections 
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الدم الوراثٌة  ضامراHereditary blood diseases 

تشترك هذه الأمراض بوجود طفرة وراثٌة تإثر فً تركٌب الهٌموؼلوبٌن أو فً نسب السلبسل الببتٌدٌة فٌه وهذه الصفات تنتقل وراثٌاً حسب 

قوانٌن مندل أي أننا نجد أشخاصاً متماثلٌن الأمشاج بالنسبة لهذه الصفة وأشخاصاً مختلفً الأمشاج أٌضا وتكون الأعراض عند الأشخاص 
. متماثلً الامشاج أكثر بكثٌر من عند مختلفً الأمشاج لأن النقص والخلل بالهٌموؼلوبٌن ٌكون أكبر  

 العلبمات المخبرٌة المشتركة لأمراض الهٌموؼلوبٌن الوراثٌة:
 .فً الأؼلب تظهر الكرٌات الحمراء قرٌبة من الشكل والصباغ السوي إلا أنه تظهر أٌضا خلبٌا ؼٌر طبٌعٌة هدفٌة وأخرى ناقصة الصباغ 1.
 .تزداد قدرة الكرٌات الحمراء على مقاومة الأنحلبل الاسموزي فً محالٌل متدرجة من كلور الصودٌوم2.
الخ وكمٌة كبٌرة من الخضاب الجنٌنً ...Hbs,Hbc,HbEالرحلبن الكهربائً للهٌموؼلوبٌن ٌظهر وجود هموؼلوبٌنات ؼٌر طبٌعٌة مثل 3.

 HbF 
 .تخرب الهٌموؼلوبٌنات ؼٌر الطبٌعٌة فً وسط قلوي ٌكون أبطؤ من الهموؼلوبٌن الطبٌعً الذي ٌتحول بسرعة الى هٌمٌتٌن4.
 .ٌلبحظ زٌادة فً البٌلوربٌن الكلً وؼٌر المباشر وأٌضا بنسبة البٌلوروبٌن المباشر5.
 .نلبحظ زٌادة فً نسبة الشبٌكات وعدد الكرٌات البٌضاء6.
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 صلاصخ أٗٞاع ٖٓ اُخؼبة اُجبُؾ ك٢ عض١ اُخؼبة اُطج٤ؼ٢ ٣زأُق ٖٓ: 

 β(β2-α 2  ) ٝعِغِز٢ ث٤زب α عِغِز٢ اُلبوٌتؤلؾ من  (: A)الخضاب  1.
 رزٌٕٞ اُغِغِخα   ٖٓ :141  ؽٔغ أ٢٘٤ٓ 

 ك٢ ؽ٤ٖ رزٌٕٞ اُغِغِخβ  ٖٓ146  ًؽٔؼبً أ٤٘٤ٓب. 
 .ٖٓ ٓغٔٞع اُخؼبة ك٢ اُجبُؾ % 97هشاثخ   ٣Aؤُق اُخؼبة  -

 :ٛ٘بُي ٗٞػبٕ أخشإ ٖٓ اُخؼبة  -   
 .ٖٓ اُخؼبة اُجبُؾ %  ٣ٝ5 ,1 -3ٌٕٞ δ  (δ2 -α 2  )ٝعِغِز٢ دُزب   α عِغِز٢ اُلب أُؤُق ٖٓ  2Aاُخؼبة 2.
 .ٖٓ اُخؼبة اُجبُؾ % ٣ٝ1ٌٕٞ أهَ ٖٓ γ  (2 α -2 γ  )ؿبٓب ٝعِغِز٢  αعِغِز٢ اُلب  أُؤُق ٖٓ  F ُخؼبة ا3.
 . أُزوذساد٣زْ رظ٤٘غ اُخؼبة ك٢  -
 :   Main Function of Hemoglobinاُٞظ٤لخ الاعبع٤خ ُِخؼبة-

 .٢ٛ ؽَٔ الاًٝغغ٤ٖ ٖٓ اُشئز٤ٖ إ٠ُ اُ٘غظ ٝ ؽَٔ صب٢ٗ أًٝغ٤ذ اٌُشثٕٞ ٖٓ اُ٘غظ إ٠ُ اُشئز٤ٖ
 

  تركٌب الخضابHemoglobin synthesis: 
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 َ٣٘غْ ػٖ ؽلشح ٗوط٤خ رظ٤ت اُغِغِخ ثزب ثٞعٞد ٤ٛٔٞ ؿِٞث٤ٖ شبر ػٖٔ اٌُش٣خ اُؾٔشاء ثظلخ عغ٤ٔخ ٓوٜٞسح  ٣ز٤ٔض ٓشع ٝساص٢  ٣٘زو

  اُـِٞرب٤ٓيك٢ أُٞهغ اُغبدط ٖٓ ٛزٙ اُغِغِخ ٌٓبٕ ؽٔغ أ٢٘٤ٓ آخش ٣ذػ٠ ؽٔغ  Valine ٝرؤد١ إ٠ُ ؽٍِٞ ؽٔغ أ٢٘٤ٓ ٣ذػ٠ اُلب ٤ُٖ 

glutamic acid  اُطلشح إ٠ُ إٗزبط خؼبة شبر رؤد١Hemoglobin(sickle)  S ، 

 ظشٝف ٗوض الأًغغخ رزؾٍٞ اٌُش٣خ اُؾٔشاء إ٠ُ شٌَ ٓ٘غ٢ِ ٝرظجؼ هبع٤خ رؤد١ لاٗغذاد ك٢ الأٝػ٤خ اُظـ٤شح ٝإ٠ُ رخشثٜب ٝثبُزب٢ُ ك٢

 .اٗؾلاٍ د١ٞٓ

اُظـ٤شح ثبلأٝػ٤خ اٗغذاد ٣٘زظ أٝ رزخشة إٔ كئٓب الأٝػ٤خ ك٢ أُ٘غ٤ِخ اُخ٤ِخ رزٌذط. 

 :ٝثبُزب٢ُ اُجطب٢ٗ اُشج٢ٌ اُغٜبص هجَ ٖٓ ٝرخش٣جٜب اُؾٔشاء اٌُش٣خ ػٔش هظش إ٠ُ اُؾٔش اٌُش٣بد رٔ٘غَ ٣ؤد١ :إراً 

   (ٓجبشش ؿ٤ش ث٤ِ٤شٝث٤ٖ ص٣بدح) اٗؾلا٢ُ دّ كوش ػ٘ٚ ٣٘غْ 

 .اُخضشاد ٓؾذصبً  اُذّ ُضٝعخ ٣ض٣ذ ٓٔب اُجؼغ ثجؼؼٜب اُؾٔش اٌُش٣بد اُزظبم ثغجت (اُخ ..اُشئخ أٝ اُطؾبٍ أٝ اُؼظبّ ػٖٔ) اؽزشبءاد ػ٘ٚ ٣ٝ٘غْ

   Anemia Sickle Cellالدم المنجلًفقر : أولاً 
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الأسباب reasonsthe    

ٌُّر فً الجٌن الذي ٌحفز الجسم على إنتاج الهٌموؼلوبٌن والهٌموؼلوبٌن هو المركب الؽنً بالحدٌد فً خلبٌا الدم . ٌحدث فقر الدم المنجلً بسبب تؽ

كما ٌسبب الهٌموؼلوبٌن المرتبط بفقر الدم المنجلً تشوهًا فً شكل . الحمراء، وٌسمح لهذه الخلبٌا بنقل الأكسجٌن من الرئتٌن إلى باقً أجزاء الجسم

 .خلبٌا الدم الحمراء وزٌادة صلببتها وتلبصقها

ٌُصاب الطفل بفقر الدم المنجلً، ٌجب أن ٌحمل كلب الوالدٌن نسخة واحدة من جٌن الخلبٌا المنجلٌة وٌمررا كلتا النسختٌن إلى الطفل  .لكً 

 .إذا انتقل جٌن الخلبٌا المنجلٌة إلى الطفل من أحد والدٌه فقط، فسٌكتسب هذا الطفل سمة الخلبٌا المنجلٌة

من  وبوجود جٌن هٌموؼلوبٌن طبٌعً مع جٌن الخلبٌا المنجلٌة، فإن أجسام الأشخاص ذوي السِمة الوراثٌة المرتبطة بالخلبٌا المنجلٌة تصنع كلًب   

 .الهٌموؼلوبٌن الطبٌعً وهٌموؼلوبٌن الخلبٌا المنجلٌة

ٌُعتبرون حاملٌن للمرض، وٌعنً ذلك أن بإمكانهم نقل الجٌن إلى . وقد ٌحتوي دمهم على بعض الخلبٌا المنجلٌة، لكنهم عادةً لا ٌشعرون بؤي أعراض ولكن 

 .أطفالهم

 الخطورةعوامل: :Risk factors   
ٌُصاب الطفل بفقر الدم المنجلً، ٌجب أن ٌحمل كلب الأبوٌن جٌن الخلبٌا المنجلٌة ٌُصٌب فقر الدم المنجلً ؼالبًا الأشخاص . لكً  وفً الولاٌات المتحدة، 

 .المنحدرٌن من أصول إفرٌقٌة ومتوسطٌة وشرق أوسطٌة
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الوقاٌة ::protection   
ا قبل الحملإذا كنتِ تحملٌن سِمة وراثٌة مرتبطة بالخلبٌا المنجلٌة،  ًٌ ا وراث ًٌ ٌمكن أن ٌساعدك المستشار فً فهم . فقد ٌكون من المفٌد أن تزوري استشار

 .ٌمكنك أٌضًا التعرؾ على العلبجات الممكنة والتدابٌر الوقائٌة والخٌارات الإنجابٌة. مخاطر إنجاب طفل مصاب بفقر الدم المنجلً
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ًالانتشار الجؽرافGeographic Diffusion : 

 ك٢ ٓ٘طوز٘ب ٓش٣غ كوش دّ ٖٓ كِغط٤ٖ أٝ اُغٞلإ كٞساً ٣زجبدس إ٠ُ رٖٛ اُطج٤ت كوش دّ ٓ٘غ٢ِ أٝ رلاع٤ٔ٤ب. ك٢ إكش٣و٤ب ٝكِغط٤ٖ ٝاُغٞلإ

اُزظبٛشاد اُغش٣ش٣خ ُلوش اُذّ أُ٘غ٢ِ mainfestiationClinical  : 

 أًضشأٝ طذس٣خ، ؽ٤ش إٔ ( ٢ٛٝ الأش٤غ)آلاّ ثط٤٘خ، آلاّ ػظ٤ٔخ : ٗٞثبد رٔ٘غَ ٗبعٔخ ػٖ اٗغذاد الأٝػ٤خ اُظـ٤شح1.

 

 ..ٗوض الأًغغخ –ر٘بٍٝ اٌُؾٍٞ  –اُطٔش  –اُٞلادح  –اُغٜذ  –اُزغلبف  -اُجشد  –ٓب٣ؾشع ٗٞثبد اُزٔ٘غَ ٛٞ الأخٔبط  

 

 .كوش دّ ٓضٖٓ ثغجت اٗؾلاٍ دّ ٓض2ٖٓ.

 :اُظٞسح اُغش٣ش٣خ ُلوش اُذّ أُ٘غ٢ِ ٝاُ٘برغخ ػٖ الاؽزشبءاد، ٝؽغت ٌٓبٕ الاؽزشبء ٣ٌٕٞ أُشع ٣ٞػؼ اُشٌَ 

 .ٌٖٓٔ إٔ رغجت اؽزشبءاد دٓبؿ٤خ اػطشاثبد ػو٤ِخ ٝػؼق رش٤ًض•

 . Acut chest syndrom( ٓزلاصٓخ اُظذس اُؾبد )الاؽزشبءاد ك٢ اُشئخ رغجت راد سئخ ٝٗلش دّ •

 spleen atrophy. ػٔٞس اُطؾبٍالاؽزشبءاد ك٢ اُطؾبٍ رغجت •

 .ٓزلاصٓخ ا٤ُذ ٝاُوذّ الاؽزشبءاد ثأؽشاف الأطبثغ هذ رغجت رٔٞد ثبلأطبثغ •

 .رغجت روشؽبد(: الأؽشاف)الاؽزشبءاد ثبلأٝػ٤خ أُؾ٤ط٤خ •

 .Avascular necrosisاُلخز اُغبكخ  ٗخشح سأطاؽزشبءاد ػظ٤ٔخ رغجت راد ػظْ ٝٗو٢ •

 .Musculoskeletal enlargements. ػخبٓبد ثبُٔشبشبد٣ؾذس أ٣ؼبً كشؽ رظ٘غ ثبُؼظبّ ٣٘زظ ػ٘ٚ •

 .اؽزشبءاد ا٤ٌُِخٗز٤غخ  hematuriaث٤ِخ د٣ٞٓخ •

 (ٛبّ).gallstonesأُشاس٣خ أ١ آكخ دّ اٗؾلا٤ُخ ٓضٓ٘خ رض٣ذ اُج٤ِ٤شٝث٤ٖ ٝ ثبُزب٢ُ رض٣ذ رشٌَ اُؾظ٤بد •

 .٣ؼبٕٗٞ ٖٓ ؽظ٤بد ك٢ أُشاسح( ع٘خ13-12)ٝك٢ ٛزٙ اُؾبلاد ٗلاؽع أُشػ٠ طـ٤ش١ اُغٖ •

 .ٗز٤غخ الاؽزشبءاد اُوِج٤خ congestive heart failureاؽزوب٢ٗ هظٞس هِت •

 .Painful stings. اُ٘ؼٞع أُؤُْ•

 .نتٌجة الاحتشاءات التً تصٌب العٌن retinopathyشبكٌة اعتلبل •
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اُزشخ٤ضDiagnosis  : 

 ٓجبشش اُلا اُج٤ِ٤شٝث٤ٖ اسرلبعElevated indirect bilirubin  ٍا ٝLDH  ٖٝاٗخلبع  اُٜبثزٞؿِٞث٤ .haptoglobinand decreased  

 ُطبخخ اُذّ أُؾ٤ط٤خPeripheral blood smear  ( ًش٣بد ؽٔش ٓ٘ٞاح ٝخلا٣ب ٛذك٤خ   -خلا٣ب ٓ٘غ٤ِخ –ٗشٟ خلا٣ب شبرح ٝٓغضأح ) 

 ثشؽلإ اُخؼبة٣ٝزْ رأ٤ًذ اُزشخ٤ضHB electrophoresis  : ٣ٔزِي ا٤ُٜٔٞؿِٞث٤ٖ أُ٘غ٢ِHBS  شؾ٘خ ًٜشثبئ٤خ ػب٤ُخ ٓوبسٗخ

 .ػ٠ِ اُشؽلإ اٌُٜشثبئ٢ ثؾش٤ًزُٚزُي كٜٞ ٣خزِق  HBA ا٢ٌُِٜثب٤ُٜٔٞؿِٞث٤ٖ 

 :ٓلاؽظخ

 .ثشٝر٤ٖ ٣٘زظ ك٢ اٌُجذ ٝٛٞ اُجشٝر٤ٖ أُغؤٍٝ ػٖ هجؾ ا٤ُٜٔٞؿُٞٞث٤ٖ اُؾش ك٢ اُذّ -:Habtoglobin اُٜبثزٞؿِٞث٤ٖ 

 .ُزؾذ٣ذ ٝرو٤٤ْ كوش اُذّ الاٗؾلا٢ُ ٝاُز٤٤ٔض ث٤ٜ٘ب ٝث٤ٖ كوش اُذّ ثأعجبة أخشٟ ٣Testing Habtoglobinغزخذّ اخزجبس ه٤بط اُٜبثزٞؿِٞث٤ٖ  -

٢ِ٤ٓ ؿشاّ ٣ش٤ش إ٠ُ إٔ ًش٣بد اُذّ اُؾٔشاء رزخشة ثغشػخ ًج٤شح أًضش ٓٔب ٛٞ ٓؼشٝف ٝٛزا ٣ؼ٢٘ إٔ ٛ٘بى كوش دّ  45اٗخلبع  ٓغزٞاٙ إ٠ُ أهَ ٖٓ  -

 .اٗؾلا٢ُ أٝ أعجبة أخشٟ ُلوش اُذّ
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اُؼلاطTreatment  : 

َػلاط ٗٞثخ اُزٔ٘غ  : 

 (.إػطبء عٞائَ)إٓبٛخ 

الأًغغخO2 :ؽ٤ش رز٤ٔض اُخ٤ِخ أُ٘غ٤ِخ ثبسرجبؽ الأًٝغغ٤ٖ ثٜب ثشٌَ ًج٤ش ك٘لاؽع ػذّ ٝعٞد صُخ ر٘لغ٤خ ػ٘ذ أُشػ٠. 

 إػطبء ٓغٌ٘بد أُْ ُؼلاط اُ٘ٞثبد الأ٤ُٔخ 

 ٖٗوَ دّ ٗبدساً ثٜذف اُؾلبظ ػ٠ِ ا٤ُٜٔٞؿِٞث٤S  ٖٓ َ30أه . % 

اعزئظبٍ اُطؾبٍ ك٢ ؽبٍ ٗٞثخ اؽزشبء ؽؾبٍ ؽبدح أٝ شذ٣ذح. 

 ٞس٣ب٣ ٤ٛذسًٝغ٢:أُضٖٓاُؼلاط Hydroxyurea 

 ٣ؼَٔ ػ٠ِ رضج٤ؾ ػذد ٖٓ الاٗض٣ٔبد أُٜٔخ ك٢ ط٘غ اُؾٔغ ا١ُٝٞ٘DNA   ٝاُؾٔغ ا١ُٝٞ٘ اُش٣ج٢RNA   ٓٔب ٣ضجؾ ٗشبؽ اُخ٤ِخ. 

 اُؼوبس الأٍٝ أُشخض ُٚ ُؼلاط كوش اُذّ أُ٘غ٢ِ أُزٞعؾ ٝاُشذ٣ذ ٣ؼزجش. 

 ٌحرض على تشكل الهٌموؼلوبٌن حٌثF  مما ٌإثر فً تكوثر الهٌموؼلوبٌن ضمن الكرٌة الحمراءS  التمنجلفٌنقص بذلك حدوث . 

 ٣ٝ٘وض ٖٓ رؼج٤ش عض٣ئبد الاُزظبم ٓٔب ٣ؤصش ك٤ٜب رأص٤ش إ٣غبث٣٢ض٣ذ ا٤ُٜذسًٝغ٢ ٣ٞس٣ب إٓبٛخ اٌُش٣خ اُؾٔشاء. 

ُٚ دٝس ك٢ إٗوبص رٌشاس اُ٘ٞثبد اُغبدح ُلأٝػ٤خ ٝإٗوبص ٓزلاصٓخ اُظذس اُؾبد. 

ّاؿزشاط اُخ٤ِخ اُغزػ٤خ أٌُٞٗخ ُِذ (HSCT   )Hematoblast stem cell transimplantation اُؾَ اُٞؽ٤ذ اُشبك٢ ُِذاء أُ٘غ٢ِ ٞٛ

   HLAٝرٌٕٞ اُ٘زبئظ ك٢ أكؼَ ؽبُٜب ػ٘ذ ٝعٞد ٓؼط٢ ٓلائْ ُـ

 

 :ٓلاؽظخ

 الأؽلبٍاُغجت اُشئ٤غ٢ ُِٞكبح ػ٘ذ  الأخٔبطرؼذ . 

 اٌُجبس٣شٌَ خضبس الأٝػ٤خ اُشئ٣ٞخ اُغجت اُشئ٤غ٢ ُِٞكبح ػ٘ذ. 

ا٤ُبكؼ٤ٖخضبس الأٝػ٤خ اُذٓبؿ٤خ اُغجت اُشئ٤ظ ُِٞكبح ػ٘ذ  ٣ؼذ. 

اُخ٤ِخ أُ٘غ٤ِخ خ٤ِخ ًش٣ٔخ أ١ أٜٗب رؾ١ٞ ٤ًٔخ ًج٤شح ٖٓ الأًٝغغ٤ٖ ُزا هذ لا ٗلاؽع أػشاع كوش اُذّ أُؼشٝكخ ُذٟ أُش٣غ. 
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   .The most common hemolytic anemia .أًضش كوش دّ اٗؾلا٢ُ ش٤ٞػبً «

  X Hereditary: The recessive gene is located on the Xروغ أُٞسصخ أُوٜٞسح ػ٠ِ اُظجـ٢ اُغ٘غ٢ : ٝساص٢«

chromosome ُزُي ٣ٌٕٞ اُشعبٍ ٓظبث٤ٖ ث٤٘ٔب اُ٘غبء ؽبٓلاد ُِٔشع لا ػشػ٤بد. 
 ٝرزؾشع ٗٞثخ الاٗؾلاٍ ثبُؼٞآَ ٝ الاد٣ٝخ اُزب٤ُخ  : 

الأد٣ٝخ ًٔشًجبد 
 اُغِلب

 ٓؼبداد أُلاس٣ب

quinidine 
quinine 

primazuine  

 ا٤ُ٘زشٝكٞساٗزئ٣ٖٞ 
 ٝاٌُِٞسآل٤٘٤ٌٍٞ 

 ٝالأعجش٣ٖ 

ٝٓؼبداد 
الاُزٜبة ؿ٤ش 
 اُغز٤شٝئ٤ذ٣خ 

 ٝاُجوٍٞ اُخؼشاء
ٝأثشصٛب  ٝاُغبكخ

اُلٍٞ ٝسائؾخ 
 صٛشٙ

 Fauism (الفوال) PD6Gالدم الانحلبلً بسبب عوز خمٌرة فقر : ثانٌاً 

Dehydrogenase Deficiency –phosphate -6-Glucose 

 .إلى فافات الدم الانحلبلٌة الناجمة عن زٌادة قابلٌة الكرٌات الحمر للتخرب بعد التعرض للعوامل المإكسدة  G6PDٌإدي عوز  -

 هو الذي ٌعرض أو ٌفاقم انحلبل الدم فً هذه ( او الأدوٌة المإكسدة  -بعض الأطعمة الفول  –أخماج ) إن التعرض للعوامل المإكسدة

 .المتلبزمات 
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الوراثة: Genetics: 

ٌعنً انتقاله بالوراثة مما )(   X)   صبؽً إكس ٌحدث نتٌجة لطفرة موجودة على مرضاً وراثٌاً  مرض الفوال بمرض التفوٌل لدى العامة وٌعتبرٌعرؾ  

 .  المرتبطة بالجنس

 حاملٌن للمرض»من الأمراض المتخفٌة، حٌث لا تكون الأعراض ظاهره على الوالدٌن وٌعد». 

  صبؽً إكس من الذراع الطوٌلة من 28سداسً فوسفات الجلوكوز النازع للهٌدروجٌن فً الشرٌط رقم  بؤنزٌم ٌقع الجٌن الخاص.  

 إكسبالصبؽً  الأمراض الوراثٌة التً لها علبقةجمٌع  (X  ) نقص الإنزٌم سداسً فوسفات الجلوكوز النازع للهٌدروجٌنمثل  . 

 وٌنتقل من الأم لٌظهر على الطفل الذكر، ونادراً ما ٌنتقل من الأب المصاب لطفله، لأنه ٌنتقل عن طرٌق . هذا المرض الذكور أكثر من الإناثوٌصٌب

، وهذا الجٌن ٌنتقل عن طرٌق الكروموسوم الأنثوي، لكن الأب ٌورث بناته هذا المرض دون ظهور علبمات مرضٌة علٌهن، وبعض Gene مورث

 .  البنات قد تظهر علٌهن بعض الأعراض، كما ٌمكن اكتشاؾ ومعرفة حملهن للمرض

 الطفل طبٌعٌاً دون أعراض فً الؽالب، ولكن عند تناوله بعض الأؼذٌة أو الأدوٌة فإن كرٌات الدم الحمراء تتكسر، ومن ثم تظهر الأعراض وٌولد

 .الفول، والالتهابات الفٌروسٌة، ونوبات مرض السكري، وتناول بعض الأدوٌة: المرضٌة للحالة، ومن أهمها

https://ar.wikipedia.org/wiki/%D8%A7%D8%B6%D8%B7%D8%B1%D8%A7%D8%A8_%D8%AC%D9%8A%D9%86%D9%8A
https://ar.wikipedia.org/wiki/%D9%83%D8%B1%D9%88%D9%85%D9%88%D8%B3%D9%88%D9%85_%D8%A5%D9%83%D8%B3
https://ar.wikipedia.org/wiki/%D8%A5%D9%86%D8%B2%D9%8A%D9%85
https://ar.wikipedia.org/wiki/%D9%83%D8%B1%D9%88%D9%85%D9%88%D8%B3%D9%88%D9%85_%D8%A5%D9%83%D8%B3
https://ar.wikipedia.org/wiki/%D9%83%D8%B1%D9%88%D9%85%D9%88%D8%B3%D9%88%D9%85_%D8%A5%D9%83%D8%B3
https://ar.wikipedia.org/wiki/%D9%83%D8%B1%D9%88%D9%85%D9%88%D8%B3%D9%88%D9%85_%D8%A5%D9%83%D8%B3
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 ٌتظاهر عوزPD6G بؤربع متلبزمات سرٌرٌة SyndromClinical  : 

 . Congenital Jaundiceٌرقان ولادي1.

  Fausim فوال2.

 ؼٌر مكور الكرٌات وراثً  Hemolytic Anemiaفقر دم انحلبلً 3.

  Pharmaceutical Hemolytic انحلبل دم تالٍ لتناول الأدوٌة4.

 هو الذي ٌعرض أو ٌفاقم انحلبل الدم فً هذه المتلبزمات ( او الأدوٌة المإكسدة  -بعض الأطعمة الفول  – أخماج) إن التعرض للعوامل المإكسدة

. 

 مٌتهٌموؼلوبٌنجزٌئات الخضاب وتتحول إلى  وتتؤكسدحٌن تتعرض الكرٌة الحمراء للعوامل المإكسدة بكمٌات أعلى من قدرتها المرجعة (Met 
Hb ) ًهانٌزأجسام على الوجه الداخلً لؽشاء الكرٌة الحمراء وتظهر على شكل  الؽلوبٌنسلبسل  تتكوثروبالتالHeinz bodies    ( ًوه

 .ثم ٌتم تحطٌمها فً الطحال( تسبب تخرب ؼشاء الكرٌة الحمراء 

 :ملبحظة

 ٌتشكل المٌتهٌموؼلوبٌنMethemoglobin  نتٌجة أكسدة الحدٌد فً جزٌئة الهٌموؼلوبٌن وتحوٌلها من عنصر الحدٌدي إلى عنصر الحدٌد. 

 

جزٌئة المٌتهٌموؼلوبٌن بعد ذلك الحفاظ على ارتباطها مع  ولاتستطٌعO2  أوCO2 لفترة أطول مإدٌاً لنتائج كارثٌة فً الأنسجة. 

 إعطاء :تتضمن معالجة مٌتهٌموؼلوبٌنٌة الدمO2 100 % وإزالة العامل المسبب. 

 ؼرام من حمض الإسكوربً ٌومٌاً ( 2-1)بإعطاء : تتم معالجة مٌتهٌموؼلوبٌنٌة الدم الوراثٌة المزمنة. 
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   : Symptoms اُ٘ٞثخ أػشاع◄
اُخبطشر٤ٖ ك٢ أٝ ثط٢٘ ٝأُْ  ٝهشؼش٣شح ًج٤ش، ثشٌَ اُخؼبة اٗخلبع ٗز٤غخ ػبّ ثٞٛؾ اُلٞاٍ ٗٞثخ رجذأ. 

تنفسٌة وزلة القلب فً تسرع مع 

٣شهب٢ٗ ُٕٞ ٣ظٜش أ٣بّ 3 – 2 إ٠ُ عبػبد ػذح ث٤ٖ رزشاٝػ ٓذح ثؼذ Jaundice  اُذّ اٗؾلاٍ ٗز٤غخ الأؽٔش إ٠ُ اُجٍٞ ُٕٞ ٝرؾٍٞ ٝشؾٞة  

 .(ا٤ُٜٔٞعذس٣ٖ ك٤ٚ ٣ٌشق أعٞد ثٍٞ = اُخؼبة ث٤ِخ)
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زشخ٤ض ٔخجش١ اُ  :Diagnosis Laboratory اُ

 . ٓ٘خلؼخ رٌٕٞ ؽ٤ش اُ٘ٞثخ خبسط G6PD اُخ٤ٔشح كؼب٤ُخ ٓؼب٣شح1.

   :ك٤ٜب رظٜش أُؾ٤ط٤خ اُِطبخخ2.

 (اُؾٔشاء اٌُشح ؿشبء ٖٓ هغْ ػ٤بع) Bite cell   ٓغضئخ أٝ ٓؼؼٞػخ خلا٣ب•

 (ؿشبئٜب ػ٠ِ كوبػخ ٓغ ؽٔش ًش٣بد)  Blister cell ٗلط٤خ خلا٣ب•

 high reticulocytes .اُشج٤ٌبد اسرلبع ثغجت ٝاػؾخ ؽغ٤ٔخ اخزلاكبد•

 . ثبٛذ ٝؿشبء ٓ٘خلغ خؼبة راد ؽٔشاء ًش٣بد•

 .Oval erythrocytes .ث٤ؼ٣ٞخ ًش٣بد•

   ساعة 24 بعد وتختفً الكرٌزٌل بؤزرق اللطاخة تلوٌن عند تظهر (مإكسد خضاب) Hans bodies هانز أجسام•

•. 

ؼلاط  :Treatment اُ

  The most important treatment during a seizure is rehydration الإٓبٛخ ٛٞ اُ٘ٞثخ أص٘بء ػلاط أْٛ -1

   ٓضجزخ كبئذح ٣ِٔي لا  E ًبُل٤زب٤ٖٓ الأًغذح ٓؼبداد إػطبء إٔ ػِٔبً  الأٓذ ؽ٣َٞ ػلاط أْٛ أُؤًغذاد رغ٘ت -2

   ، دٍ/ؽ 7 ٖٓ أهَ خؼبة ؽبٍ ك٢ ًبَٓ دّ ث٘وَ ٣ٌٕٞ -3

 If the seizure is mild, we .اُؾذ٣ذ ك٤ٚ ٣ؼط٠ اُز١ اُٞؽ٤ذ الاٗؾلا٢ُ اُشٌَ ٝٛٞ اُؾذ٣ذ ٓشًجبد ٗؼط٢ خل٤لخ اُ٘ٞثخ ًبٗذ ٝإرا -4

give iron compounds, which is the only soluble form in which iron is given.  

 .أُؾشػبد أٝ اُخؼشاء اُجوٍٞ أٗٞاع ٖٓ ٗٞع لإ١ اُشخض رؼش٣غ ػذّ إ٠ُ الاٗزجبٙ ٓغ -5

 Cortisone has no role in treatment .اُؼلاط ك٢ دٝس ٌُِٞسر٤ضٕٝ ٤ُظ -6

 .Splenectomy is not helpful (intravascular necrolysis) .(الأٝػ٤خ داخَ كبلاٗؾلاٍ) ٓل٤ذ ؿ٤ش اُطؾبٍ اعزئظبٍ -7
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 (.رخزِق ػٖ ؽ٠ٔ اُجؾش أُزٞعؾ) ٢ٛٝ رؼ٢٘ كوش دّ اُجؾش أُزٞعؾ 

كوش دّ اٗؾلا٢ُ ٝساص٢. Hereditary hemolytic anemia.  

 : Mechanism ا٤ُ٥خ◄

 ػغض اُ٘و٢ ػٖ إٗزبط اُ٘غجخ اُطج٤ؼ٤خ ُِخؼبةA  ٝرضداد ٗغجخ اُخؼبةA2 ٝأ)FF  ٓشؽِخ -خؼبة ع٢٘٤٘ ٝ ٣غزٔش ٓبثؼذ اُٞلادح ثلزشح

كززُٞذ ًش٣بد ؽٔشاء ٓشٞٛخ ٓخزِلخ اُؾغْ ٝطـ٤شح هذ رٌٕٞ ع٣ٞخ  أٝ ( ُخَِ ٓب)ٌُٝ٘ٚ هذ ٣غزٔش دائٔبً ثذلاً ٖٓ اُخؼبة اُطج٤ؼ٢ (.اُطلُٞخ

 .ٗبهظخ اُخؼبة
اٞع ◄ زلاعأٗ  :  ٤ٔTypes of thalassemiaب٤اُ

 .٤ٔ٣ض ػبدح ث٤ٖ ٓغٔٞػز٤ٖ ٖٓ اُزلاع٤ٔ٤ب ثؾغت ٗٔؾ اُغلاعَ أُظبثخ 

 Thalassemia -αأُلب  اُزلاع٤ٔب: أٝلاً 

 .هو خلل وراثً ٌصٌب السلبسل ألفا من الهٌموؼلوبٌن –

 .تعد من عٌوب الهٌموؼلوبٌن الوراثٌة الأكثر شٌوعاً فً العالم –

 /16/للصبؽً الجٌنات ألفا على الذراع القصٌر  تتوضع–

فعال وبالتالً  اللبالحمر المإدٌة إلى تشكل الكرٌات الحمر  الأروماتألفا إلى تراكم السلبسل بٌتا وؼاما ضمن  الؽلوبٌنٌإدي نقص سلبسل –
 .فقر الدم

 Thalassemiaالتلبسٌمٌا : ثالثاً 
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 : Thalassemia -βاُزلاع٤ٔ٤ب ث٤زب : صب٤ٗبً 
 

ك٢ (11)اُظجـ٢  ػ٠ِ أُزٞػؼخث٤زب  اُـِٞث٤ٖٗوض رشٌَ اُغلاعَ ث٤زب أٝ ؿ٤بثٜب ٣ؼٞد ك٢ أؿِت اُؾبلاد إ٠ُ ؽلشح ٗوط٤ٚ ك٢ ٝاؽذ أٝ اص٤ٖ٘ ٖٓ ع٤٘بد 

 .اُز١ ٣ز٤ٔض ثأُلخ ػب٤ُخ ُلاًٝغغ٤ٖ   ٤ُFؾَ ٓؾِٚ ا٤ُٜٔٞؿِٞث٤ٖ A(2β2α )ا٤ُٜٔٞؿِٞث٤ٖ 

 
 :روغْ اُزلاع٤ٔ٤ب ث٤زب عش٣ش٣بً إ٠ُ  -

 ٟرلاع٤ٔ٤ب ث٤زب ًجش. 

 ٟ( رذػ٠ خِخّ اُزلاع٤ٔ٤ب ث٤زب)رلاع٤ٔ٤ب ث٤زب طـشβ-Thalassemia trait 

ٟؿِٞث٤ٖ ا٤ُٜٔٞرز٤ٔض ثـ٤بة : اُزلاع٤ٔ٤ب اٌُجش A  أٝ ث٘وض رشٌِٚ ثغجت ؿ٤بة أٝ ٗوض رشٌَ علاعَ ث٤زب ٓٔب ٣ؤد١ إ٠ُ إٔ رٌٕٞ اٌُش٣بد اُؾٔش

٣ٌٕٞ , اُؾٔش ٓٔب ٣ؤد١ إ٠ُ ٓٞرٜب ػٖٔ اُ٘و٢ ٝإ٠ُ رشعت اُؾذ٣ذ ثغجت ػذّ اعزؼٔبُٚ  الأسٝٓبدؿ٤ش كؼبُخ ثغجت رشعت اُغلاعَ أُلب ػٖٔ 

 .ٝرؾذس ػخبٓخ ؽؾبٍ ػشؽِخ ٓغ رأخش ك٢ اُ٘ٔٞ ٣ٝشهبٕأُشع خل٤ق ك٢ اُشٜٞس الأ٠ُٝ ٖٓ اُؾ٤بح، صْ رؾذس ٛغٔبد اٗؾلا٤ُخ ك٤ضداد كوش اُذّ، 

ٟالأػشاع رٌٕٞ ثشٌَ خل٤ق ٝؿبُجبً ٣ٌٕٞ أُشػ٠ لا ػشػ٤٤ٖ: اُزلاع٤ٔ٤ب اُظـش. 
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بالمرض وهو ؼٌر مرٌض ولن ٌظهر علٌه فٌما بعد، ولكن هناك احتمالٌة لنقل هذا الجٌن  اً مصابلٌس ( السمة)فإن الشخص الحامل لجٌن  اً سابقكما ذكرنا 

 :فً المستقبل عن طرٌق الاحتمالات التالٌةلأطفالهم ( السمة)

كٌفٌة انتقال التلبسٌمٌا بالوراثة: 

 :من شخص سلٌم فإن احتمالات الإنجاب تكون( الصؽرى التلبسمٌا) الثلبسٌمٌازاوج شخص ٌحمل سمة إن . 1  

50% أطفال سلٌمٌن. 

50%  الصؽرىالتلبسمٌا )أطفال ٌحملون السمة(  

 .وبذلك فلٌس هناك خطر من إنجاب طفل مرٌض بالتلبسٌمٌا الكبرى

 :من شخص ٌحمل أٌضا السمة فإن احتمالات الإنجاب تكون( الصؽرى التلبسمٌا)زواج شخص ٌحمل سمة التلبسٌمٌا إن . 2

25% أطفال سلٌمٌن. 

50% أطفال ٌحملون السمة. 

25% أطفال مرضى بالتلبسٌمٌا الكبرى. 

 :زواج شخص مرٌض بالتلبسٌمٌا الكبرى من شخص سلٌم فإن احتمالات الإنجاب تكونإن . 3

100% أطفال ٌحملون السمة. 

 .وبذلك فلٌس هناك خطر من إنجاب طفل مرٌض بالتلبسٌمٌا الكبرى

 :زواج شخص مرٌض بالتلبسٌمٌا الكبرى من شخص ٌحمل السمة فإن احتمالات الإنجاب تكونإن . 4

50% أطفال ٌحملون السمة. 

50% أطفال مرضى بالتلبسٌمٌا الكبرى. 

 :زواج شخص ٌحمل سمة التلبسٌمٌا من شخص ٌحمل إشارة فقر الدم المنجلً فإن احتمالات الإنجاب تكونإن . 5

25% أطفال سلٌمٌن. 

25% أطفال ٌحملون سمة التلبسٌمٌا. 

25% ًأطفال ٌحملون إشارة فقر الدم المنجل. 

25% فقر الدم المنجلً-أطفال مصابون بمرض التلبسٌمٌا 
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 .Chronic anemia with jaundice and gallstones. دّ ٓضٖٓ ٓغ ُٕٞ ٣شهب٢ٗ ٝؽظ٤بد طلشا٣ٝخ كوش 1.

 .Enormity of the liver and spleen. ػخبٓخ ًجذ ٝؽؾبٍ 2.

 Dilatation of the bony cavities due to overactivity of the bone رٞعغ الأعٞاف اُؼظ٤ٔخ ثغجت كشؽ ٗشبؽ ٗو٢ اُؼظبّ 3.

marrow 

 (ثشٝص الأع٘بٕ اُؼ٣ِٞخ -اٗخلبع عغش الأٗق  –ثشٝص اُغجٜخ ٝاُل٤ٌٖ =  اُزلاع٤ٔ٤خاُغؾ٘خ ) 

 (.ؿ٤بة اُطٔش –رأخش ثِٞؽ ) glandular disorderؿذ١ اػطشاة 4.

 .٢ثغجت كشؽ الآزظبص ٝٗوَ اُذّ أُزٌشس ٓٔب ٣ؤد١ إ٠ُ اُذاء ا٤ُٜٔٞعذس٣٘   Iron overloadرشاًْ اُؾذ٣ذ 5.

ٌجب فحص القلب بإجراء المرنان القلبً لكشؾ زٌادة الحدٌد فً العضلة القلبٌة لأنها السبب الأساسً للوفاة فً العقد :  MRIأُشٗبٕ اُوِج٢ 6.

 .الثانً من العمر

 . Infectionsالأخٔبط 7.

 : Thalassemia symptoms  -β Majar  الكبرىβأعراض التلبسٌمٌا بٌتا 
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 :Diagnosis اُزشخ٤ض◄
 ًٓخجش٣ب: 

  اٌُش٣بد كوش دّ طـ٤شMicrocytic anemia  ٛذك٤خ ٝرٌٕٞ ٓغ اخزلاف ك٢ شٌَ اٌُش٣بد اُؾٔشاء

target cells ، 

 ٝص٣بدح ك٢ اُشج٤ٌبد increase in reticulocytes 

 ٝاسرلبعWBC 

 أُظَ اسرلبع  ؽذ٣ذhigh serum iron  ٗز٤غخ اٗؾلاٍ اٌُش٣بد اُؾٔشاء 

ٖاسرلبع اُج٤ِ٤شٝث٤ .High bilirubin. 

 

اُخؼبةسؽلإ : اُلؾض أُشخض أُؤًذ hemoglobin electrophorsis .  ٝرٌٕٞ اُ٘زبئظ: 

HbA   طلش. 

HbF 95 – 99 % 

HbA2 > 6% 

ًش٣بد )رلاع٤ٔ٤ب ًجشٟ 
 (شج٤ٌخ

 رلاع٤ٔ٤ب ًجشٟ 
اخزلاف ثشٌَ اٌُش٣بد اُؾٔشاء ٗبهظخ اُظجبؽ ٓغ ًش٣بد )

 (ٛذك٤خ
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ؼلاط◄  : Treatment اُ

لا ٣ٞعذ ػلاط ٗٞػ٢. 

 ٝلا ٣ؼط٢ اُؾذ٣ذ٣ؼط٠ ؽٔغ اُل٤ُٞي. 

 ٝك٢ اُزلاع٤ٔ٤ب اٌُجشٟ ٣غش١ ٗوَ دّ ثشٌَ دٝس١ ٓغ إػطبءDeferoxamine  ٝأDeferipone (خبُجبد ؽذ٣ذ ) ٝأؽ٤بٗبً ٣زْ صسع

 (.ٝهذ أظٜشد ٗزبئظ ٓٔزبصح)اُ٘و٢ 

 : Prognosis الإٗزاس◄

 .(اُؼلاط ػذّ) الأ٠ُٝ اُغ٘خ ك٢ أُٞد إ٠ُ ٣ؤد١ اُشذ٣ذح اُؾبلاد ك٢
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 protection الوقاٌة◄

الوراثٌة الدم أمراض أو التلبسٌمٌا مورثة حملها عدم من للتؤكد: الزواج قبل الخطٌبٌن فحص. 

الولادة قبل التشخٌص  Diagnosis Prenatal  : 

 .المشٌمة رشؾ أو السري الحبل ببزل الجنٌنً الدم دراسة على ٌعتمد-

 .المشٌمة خزعة أو الأمنٌوسً السائل ببزل الجنٌنً  DNA دراسة أو-
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وحتى لا ٌصاب أي من الطرفٌن بكآبة تنؽص علٌه حٌاته إن وجد قرٌنه لا ٌستطٌع الإنجاب أو . بهذه الحالة بشدة إن كان الطرفٌن ٌرؼبان بالإنجاب ٌنصح 

 .ٌستطٌع ولكن عن طرٌق أطفال الأنابٌب 

   عند الرجل  الفحوصاتو ٌجب أن تشمل هذه :These examinations for men should include: 

 

   المنوٌةفحص الحٌواناتSperm examination   عدد الحٌوانات المنوٌة ونسبة الحٌوانات المنوٌة السلٌمة و نسبة الحركة الفاعلة لمعرفة

 .فٌها

البرولاكتٌن  –التستوستٌرون  .كما ٌنصح بعمل هرمونات الذكورة للبطمئنان على الوضع الصحً للئنجاب–LH –TSH  
ًالتوافق الجٌن  compatibilityGenetic  

لأنثىوتشمل الفحوصات عند ا:Examinations for women include:  

 

   هرمونعمل فٌنصحFSH   فً الٌوم الثالث من الدورة الشهرٌة 

 2اٌتٌنٌل استرادٌول إلى فحوصات الهرمونات الأخرى المنظمة للدورة بالإضافةE – البرولاكتٌن-TSH   

 انٌة الشعرإن كانت الأنثى تعانً من زٌادة الشعر فٌنصح لها أن تعمل مجموعة من فحوصات و(LH – اٌكو للمبٌض  –الكورتٌزول   -التستوستٌرون 

الموجات فوق الصوتٌة للحوض والأعضاء التناسلٌة الداخلٌة. Ultrasound of the pelvis and internal reproductive organs. 
 

  Examinations necessary to see if there is theالطرفٌنالفحوصات اللبزمة لمعرفة إن كان هناك قدرة على الإنجاب من  :القسم الثانً
ability to have children on both sides   
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 :فًإجراء ٌساعد وهو 

  تقٌٌم تشكل واضطرابات النطاؾ، 

   ،سلوكٌة الطرق الناقلة للنطاؾ 

 التهاب أو اضطراب فً وظائؾ الجهاز التناسلً الذكري وجود 

 إلى سبب نقص الخصوبة والعقموالتوجه. 

 (Semen analysis ):تحلٌل السائل المنوي

 تحلٌل السائل المنوي من التحالٌل الهامة لتقٌٌم وظٌفة حالة الؽدد الجنسٌة ودرجة الخصوبة عند الرجلٌعتبر. 

   إذا كانت معاٌٌر السائل المنوي ؼٌر متوافقة مع معاٌٌر منظمة الصحة العالمٌة ، وٌعاد مرة ثالثة ٌوم  21-7ٌعاد تحلٌل السائل المنوي مرة ثانٌة بعد

 .  إذا كانت الفروق  كبٌرة بٌن التحلٌلٌن 

 أٌام  7أٌام ولا تتجاوز  3لإجراء التحلٌل الامتناع عن الجماع لمدة لا تقل عن وٌشترط، 

   وعن طرٌق الاستمناء وتحت ( خالً من أي مواد سامة قد تإثر على حركة النطؾ ) تجمع عٌنة السائل المنوي بوعاء عقٌم مخصص لهذا الؽرض

 .تعقٌم صارمة شروط 

   م  36 -20تحفظ وتعامل العٌنة ضمن درجة حرارة. 

   وتعتبر حركة النطؾ من أكثر المعاٌٌر التً تعكس معٌار خصوبة الرجل. 

 وهو ٌعمل لسببٌن،

 إما للتؤكد من حالة العقم لدى الزوج 

 أو للتؤكد من نجاح عملٌة الربط لدى الرجل  . 
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 :إجراء اختبار السائل المنوي، ٌتم فحص العدٌد مما ٌؤتی خلبل 
 المنوٌةشكل الحٌوانات (Morphology)  

 .٪ من الحٌوانات المنوٌة شكل ؼٌر طبٌعً، فسٌواجه الشخص صعوبة فً تحقٌق الحمل50إذا كان لدى 
 المنوٌةحركة الحٌوانات (Motility)  

 .٪ من الحٌوانات المنوٌة متحركًا بعد ساعة واحدة من القذؾ50ٌجب أن ٌكون أكثر من 
PH   ا١ُٞ٘ٔ َ     semenPH ofاُغبئ

 .   7.2و  8ٌتراوح الرقم الهٌدروجٌنً العادي بٌن 

 إلى العدوی، 8الرقم الهٌدروجٌنً فوق ٌشٌر ، 

 إلى التلوث أو انسداد القناة المنوٌة 7من أقل ٌشٌر الرقم الهٌدروجٌنً كما. 
الحجم (Volume)  

 .الحجم الطبٌعً للحٌوانات المنوٌة ٌقدر حوالً ملٌمترٌن لكل مرة من القذؾ

ً؟ما هً نتائج تحلٌل السائل المنوي الطبٌع ?What are the results of a normal semen analysis 

 الکثافةانخفاض (Liquefaction)  
أن هذا التؽٌٌر سٌزٌد من حركة بالذكر جدٌر . كثافةالمنخفض دقٌقة ٌصبح سائلًب  30إلى  15فبعد مضً كثافة عالٌة إن السائل المنوي فً البداٌة ذو 

 .الحٌوانات المنوٌة

 المنوٌةعدد الحٌوانات )(Sperm count    
 .ملٌون 200ملٌون إلى أكثر من  20 حوالی ٌقدرعدد الحٌوانات المنوٌة الطبٌعً 

اللون color 
عن مضاعفات تناول الدواء و اللون البنً ٌنجم  ٌنشؤالحٌوانات المنوٌة  فیاللون الأصفر . رماديالسائل المنوي فی حالته الطبٌعٌة، أبٌض اللون أو 

 .عن وجود الدم فً السائل المنوي
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ٌعتقد  لتًالانتهاء من الحدٌث حول كٌفٌة قراءة تحلٌل السائل المنوي و تحلٌل العقم عند الرجال، سننتقل للحدٌث حول سبب النتائج ؼٌر الطبٌعٌة ابعد 
 :الناس أنها تدل على عدم الخصوبة، إلا أن هذا ؼٌر شرط فقد تكون مإشر لعدد من النتائج الأخرى، مثل

الالتهابات infections   

 ًالهرموناتخلل ف imbalanceHormone      

 السكريبعض الأمراض، مثل diabetesSome diseases, such as    

 للئشعاعاتالتعرض بسبب   جٌنًخلل Genetic defect due to exposure to radiation 

 فحوصات أخرى لتحلٌل السائل المنوي  

 :كما قد ٌقوم الطبٌب بعدد من الفحوصات الأخرى بناءً على قراءة تحلٌل السائل المنوي، مثل

  

فحص الأجسام المضادة للحٌوانات المنوٌة. Sperm antibody test. 

فحص اختراق الحٌوانات المنوٌة. Sperm penetration test.   

 الرحمعنق ل النطاؾ  اختراقاختبار. Cervical sperm penetration test. 

فحص الجٌنات. Genetic examination. 

فحص الهرمونات. Hormone check. 

فحص عٌنة من الخصٌتٌن. Examination of a sample of the testicles. 

ما هی أسباب النتائج ؼٌر الطبٌعٌة لتحلٌل السائل المنوي؟ What are the causes of abnormal semen analysis results?   
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 كالآتًقراءة تحلٌل السائل المنوي من خلبل نتائجه والتً تتمثل ٌمكن 

    countRead the sperm المنوٌةعدد الحٌوانات قراءة 1.

، أما إذا كان التعداد أقل من هذا فقد ٌشٌر إلى ملٌون حٌوان منوي للعٌنة 39ملٌون أو  15مللٌلتر عن  1ٌجب أن لا ٌقل عدد الحٌوانات المنوٌة لكل 

  .من مشكلبت الخصوبة تُعزى إلى عدد الحٌوانات المنوٌة القلٌل فً السائل المنوي% 90مشكلبت فً الخصوبة عند الرجل، وؼالبًا 

 المنويكٌفٌة قراءة تحلٌل السائل analysisHow to read a semen   

    spermReading the movement of the المنوٌةحركة الحٌوانات قراءة . 2

من الحٌوانات المنوٌة بشكل جٌد لتكون العٌنة مثالٌة، حٌث تعد حركة الحٌوانات المنوٌة فً السائل المنوي مهمة إذ أن سرعتها % 50إذ ٌجب أن تتحرك ، 

 .تإثر على انتقالها عبر القناة التناسلٌة للؤنثى

    spermRead the shape of the قراءة شكل الحٌوانات المنوٌة.3

ٌعٌة فً طب ٌإثر شكل الحٌوانات المنوٌة فً تلقٌح البوٌضة، حٌث ٌجب أن ٌحتوي الحٌوان المنوي الطبٌعً على رأس مدورة وذٌل طوٌل، كما وتعد العٌنة

  .على الأقل من الحٌوانات المنوٌة ذات شكل طبٌعً% 4حال كان 
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     sizeRead the sample العٌنةحجم قراءة . 4

مللٌلتر أو ما ٌقارب نصؾ ملعقة طعام، أما فً حال كان حجم العٌنة أقل من ذلك فهذا ٌإشر على وجود مشكلبت  1.5ٌبلػ حجم العٌنة السلٌمة ما لا ٌقل عن 

  .إما فً البروستاتا أو فً قنوات السائل المنوي

    readingpH  الهٌدروجٌنًالرقم قراءة . 5

 ، 8 - 7.2ٌتراوح الرقم الهٌدروجٌنً الطبٌعً للعٌنة ما بٌن 

 ًقد ٌكون مإشر أن العٌنة ملوثة أو قنوات إفراز السائل المنوي مسدودة،  7حال كان أقل من ف 

 فقد ٌكون مإشر إلى وجود التهاب عند الشخص صاحب العٌنة 8فً حال كان الرقم أكثر من أما.  

    time. Read liquefaction التمٌعوقت قراءة . 6

ر مٌوعة، أكثٌقود الحدٌث عن كٌفٌة قراءة تحلٌل السائل المنوي للحدٌث عن وقت التمٌع، وهو الوقت الذي ٌحتاجه السائل المنوي حتى ٌصبح أقل سماكة و

 .دقٌقة، أما إذا استؽرق أكثر من ذلك فقد ٌكون هناك مشكلبت فً الخصوبة 20وهو عادةً ٌقارب 

    reading. Fructose  الفركتوزقراءة نسبة  . 7

 .ٌعنً وجود انسداد فً قنوات إفراز السائل المنويٌعد الفركتوز من المواد التً ٌتم إفرازها مع السائل المنوي، فإذا كانت قلٌلة أو ؼٌر موجودة فهذا 

 :أخرى وتشملمعلومات 8.

وجدت تدل علً وجود فاذا ، ( خلبٌا صدٌدٌة)لا ٌوجد فٌه خلبٌا دم بٌضاء ، المنوي الطبٌعً السائل : وتكتب أٌضا خلبٌا صدٌدٌةكرات الدم البٌضاء عدد . 1

 .المنًاٍلتهابات أو عدوى فً الخصٌة أو مسار السائل 

 كرات الدم الحمراءعدد . 2

 العٌنةآخر موجود فً شًء أي  . 3
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 ًتقرٌر تحلٌل السائل المنوي المعدلات الطبٌعٌة ف 
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  2002WHOفٌما ٌلً جدول معاٌٌر السائل المنوي حسب 

 القٌم الطبٌعٌة معاٌٌر السائل المنوي

 مل  VOLUME ≤ 2الحجم 

 د /  liquefaction  > 60التمٌع  VISCOSITYاللزوجة 

PH 7.2 – 8 

 مل / ملٌون  Sperm concentration  ≤ 20مل / تركٌز النطؾ 

 إجمالً مقذوؾ السائل المنوي / ملٌون  Total sperm count ≤ 40التعداد الكلً للنطؾ 

 60خلبل  aفئة % 25 ≥أو ( a&bفئة % ) Motility ≤ 50الحركة 

 دقٌقة 

مع أشكال طبٌعٌة وحالٌاً كثٌر من المراكز % Vitality ≤ 30الحٌوٌة 

 %14 ≥تعتمد معٌار 

 eosinالنطؾ ؼٌر الملونة بصبؽة الأٌوزٌن  MAR ≤ 50اختبار 

dye 

 مل   x10 6 1  < الكرٌات البٌض 

 ؼٌر موجود  % Agglutinationالتراص 

α- Glycosidase ≤ 11  السائل / مٌلً وحدة 

Citric acid ≤ 52 ϻmol  / السائل 

Acid phosphatase ≤ 200  السائل / وحدة 

Fructose ≤ 13 ϻmol  / السائل 

Zinc ≤ 2.4 ϻmol  / السائل 
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عر من حق كل طرؾ ٌرٌد الارتباط بالطرؾ الآخر أن ٌكون على علم مسبق وكامل بمجموع حالة هذه الأمراض عند قرٌنه قبل الاتصال به حتى لا ٌشفهً 
  :هًبالؽبن أو أن حٌاته فً خطر مستمر ، ومن هذه الفحوصات 

 (:الاٌدز)التحالٌل الخاصة بفٌروس نقص المناعة المكتسب-1
على اجراء تحلٌل فٌروس نقص  الزواج  طالبفعلٌه  ان ٌشجع ( الاٌدز)فً حال وجد مقدم المشورة مبررا لإجراء التحلٌل بفٌروس نقص المناعة المكتسب 

 المناعة 
 :الخاصة بالتهاب الكبد البائًالتحالٌل 

من إمكانٌة تجنب العدوى للشرٌك بوساطة اللقاح وكذلك   HBVوتؤتً أهمٌة كشؾ   الإصابة  بفٌروس ,ٌوصى بإجرائه لجمٌع طالبً المشورة قبل الزواج 

 الوقاٌة من انتقال العدوى من الأم إلى الجنٌن 
 :التحالٌل الخاصة بالسفلس -3

 ها الإٌدز فٌ وهً هامة فً كشؾ الإصابة بالإفرنجً الكامن أو الثانوي وهً مشعر لوجود عوامل خطر تتعلق بالعدوى بالأمراض المنقولة جنسٌا الأخرى بما
ا على قائمة الفحوصات الطبٌة الأولى قبل الزواج، وتشملتُعد  -الالتهابات الجنسٌة  -4 ًٌ فٌروس نقص المناعة البشرٌة، : فحوصات الأمراض المنقولة جنس

 الهربس الجنسً مرض ، (Chlamydia) الكلبمٌدٌا ، والسٌلبن، والتهاب المهبل الجرثومً، وعدوىوالزهريوالتهاب الكبد ب والتهاب الكبد ج، 
 .الكلى المزمنة أمراض تحالٌل -5

 Screening for diseases that can be spread through sexualفحوصات الأمراض القابلة للبنتشار عن طرٌق الاتصال الجنسً  :القسم الثالث
contact 
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 إصابات ) التعامل مع نتائج فحوصات ما قبل الزواج السلبٌة من دولة إلى أخرى، فقد تمنع بعض الدول الزواج الذي كانت نتائج فحوصاته سلبٌة ٌختلؾ

فً دول أخرى، وتعد هذه الطرٌقة المعتمدة فً معظم للؤؼراض الاستشارٌة قانونً، فً حٌن قد تكون فحوصات ما قبل الزواج فقط بشكل ( مرضٌة 

 الدول العربٌة

ٌُقدم الطبٌب التوضٌح للزوجٌن وٌجٌب على أي أسئلة أو مخاوؾ لدٌهم ٌُوصً بالاقتراحات التً من شؤنها أن تُساعدهم فً التوصل إلى قرار كما  ، و

 سلٌم 

 ًحال إصرار الشرٌكٌن على الزواج، ٌطلب منهما توقٌع نموذج الموافقة وٌرفع الطبٌب تقرٌر الحالة إلى المحكمة للبت بالأمروف.  

التعامل مع نتائج فحوصات ما قبل الزواج السلبٌة Dealing with negative premarital test results 
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 عشوائىتحلٌل سكر 

 كاملدم  تحلٌل CBC 

أحد إنزٌمات الكبد 

 لتقٌٌم كفاءة الكلى الكرٌاتنٌنمستوى 

 سىو  بىالفٌروسات الكبدٌة 

تحلٌل الاٌدز 

 الزهرىتحلٌل لمرض 

 المنوىاختبار السائل 

 رحلبن ) الوراثٌةلتشخٌص الانٌمٌا لوبٌن ؼللهٌموكهربى  تحلٌل

 (  الخضاب 

تحالٌل ما قبل الزواج للرجال Premarital assessment of    
 partnermale  

 ناثللئتحالٌل ما قبل الزواج Premarital                

partnerassessment of Female  

 عشوائىتحلٌل سكر 

 دم كامل تحلٌل CBC   

أحد إنزٌمات الكبد 

 لتقٌٌم كفاءة الكلى الكرٌاتنٌنمستوى 

 سىو  بىالفٌروسات الكبدٌة 

تحلٌل الاٌدز 

 الزهرىتحلٌل لمرض 

تحلٌل للكشؾ عن الانٌمٌا الوراثٌة 

 باضةالاهرمونات متابعة   

 عامل فصٌلة الدم وRh 

 : الخلبصة 



DR.W.Alhalkie  

 ( B-Cالتهاب الكبد )وبعض الأمراض المعدٌة ( المنجلً ,التلبسٌمٌا )الحد من انتشار بعض أمراض الدم الوراثٌة -

 .الضؽط على المإسسات الصحٌة وبنوك الدم  من  التقلٌل-

 .  تجنب المشكلبت الاجتماعٌة والنفسٌة للؤسرة التً ٌعانً أطفالها من أمراض وراثٌة -

 .بمفهوم الزواج الصحً الوعً  نشر-

 الزواجالنتائج المتوقعة من الفحص الطبً قبل   :examinationExpected results from the premarital medical   :    

 .ولاسٌما السلوك الجنسً وحصره فً نطاق الزواج القائم على المحبة والإخلبص المتبادل بٌن الزوجٌن تعزٌز السلوك الصحً الآمن -
 .الوقاٌة من العدوى بكشؾ إصابة سابقة سرٌرٌا أو مخبرٌا وتدبٌرها أو منع العدوى بإتباع أسالٌب الوقاٌة -
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 الاستشارة الوراثٌة :Genetic counseling:  
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 الاستشارة الوراثٌة ::Genetic counseling  
 إلىتهدؾ الاستشارة الوراثٌة بالدرجة الأولى : 

   التعرٌؾ بحقٌقة المرض الوراثً وآلٌته وأسبابه 

المعلومات الصحٌحة والكافٌة عنه للمصاب أو الحامل للمرض وأهله إعطاء و 

 بطرائق التشخٌص والعلبج وكٌفٌة الوقاٌة من انتشاره للؤجٌال المقبلةوإعلبمهم. 
 

 وبذلك تساعد الاستشارة الوراثٌة فً إزالة القلق والتردد فً بعض الحالات: 

 التً لدٌهم قصة إسقاطات متكررة كالعائلبت 

 فل ة طقصة إعاقة  جسدٌة أو عقلٌة عند أحد أفرادها مما ٌجعل بقٌة الأفراد الأصحاء ولا سٌما المقبلٌن منهم على الزواج فً خوؾ وقلق من ولادأو

 .  مصاب 
 والتحالٌل بؤن المرض لٌس وراثٌا أو أن نسبة ولادة طفل أخر مصاب ضئٌلة جداٌمكن أن تؤتً الاستشارة الوراثٌة التً تعتمد على الدراسات حٌث. 
 بٌن أفرادها من حٌث لم الحالة  تكرارلدٌهم واحتمالات  وجود مرض وراثًللعائلة أثناء ٌقدم  ماوفً حالات أخرى تكون الاستشارة الوراثٌة أول

 .ٌكونوا ٌعلمون 
 مسؤلة تقدٌم الاستشارة الوراثٌة للمرٌض مسؤلة حساسة ومصٌرٌة تلقً على الطبٌب المختص مسإولٌة وعبئا أخلبقٌا ومهنٌا ٌتطلب ٌجعل  ماوهذا

 .وذا خبرة وقدرة على التواصل ومناقشة المسائل والاحتمالات الممكنة مع المرٌض ا بمتدرمنه أن ٌكون 

  و  الخٌاراتولا تفرض علٌه الانحٌاز لخٌار معٌن بل تساعده على فهم جمٌع مرض للالاستشارة ان تكون ؼٌر موجهة للمرٌض أو الحامل  هلهذوٌشترط 

 .فعلى المرٌض فقط تقع مسإولٌة الاختٌار والقرار . إدراك أبعاد كل الحلول وموجباتها دون ترجٌح لأي منها
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ٌبً منزوع الأكسجٌن وَوي الرِّ ٌَّن ٌعمل فً واحد أو أكثر من أنواع  (DNA)الجٌناتُ هً قطَِع من الحمض النَّ ، تحتوي على شٌفرة لبروتٌن مع

  RNA)(الخلبٌا فً الجسم أو شٌفرة لجزٌئات حمض رٌبً نووي

ا  اتأمَّ ٌَّ بؽ  .فهً بنى داخل الخلبٌا، تحتوي على جٌنات الشخص  Chromosomesالكرُوموسُومات أو الصِّ

إذًا، الجٌنات توجد فً الصبؽٌات، التً توجد فً نواة الخلٌة. 

على مئات الآلاؾ من الجٌنات ًّ  .ٌحتوي الكروموسوم أو الصبؽ

 طولDNA  قً  اي خلٌة بشرٌة مترٌن 

 ضعؾ المسافة بٌن السماء و الارض 600اذا الصقت الجدائل بعضها برإوس بعض فان طولها سٌصل الى 

 ة تحتوي على ٌَّ ا 46زوجًا من الصبؽٌات، ومجموع ما تحتوي علٌه هو  23وكلُّ خلٌة بشرٌة سو ًٌ  .صبؽ

فة دة بالجٌنات، وؼالبًا ما ٌجري تحدٌدُها من قِبل أكثر من جٌنٍ واحد trait السمَة أو الخلَّة أو الصِّ ٌَّة محدَّ  .هً أي خاص

تنشؤ بعضُ الصفات عن جٌناتٍ طافرة موروثة، أو ناجِمَة عن طفرة جٌنٌة جدٌدة. 

نٌات مقدمة عن  اٌت)والكروموسومات الج  Introduction to Genes and Chromosomes (الصبؽ
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 ُّالبروتٌناتوتعد Proteins ٌةً من المواد فً الجسم د لَبِنات لبناء العضلبت والنسج الضامة .على الأرجح الفئة الأكثر أهمِّ وهً لٌست مجرَّ

   .أٌضًاً هً ضرورٌةٌ لتصنٌع الإنزٌمات إنما  ؛والجلد وؼٌر ذلك من البنى

 ُوالإنزٌماتenzymes  وٌنتج الجسمُ الآلاؾ من .هً بروتٌنات معقَّدة تضبط وتنفِّذ جمٌعَ العملٌات الكٌمٌائٌة والتفاعلبت داخل الجسم تقرٌبًا

ٌات البروتٌنات التً ٌصنِّعها الجسم.الإنزٌمات المختلفة ٌَة ووظٌفة كامل الجسم تخضع لأنواع وكمِّ  .وهكذا، فإنَّ بن

 م فً تخلٌق البروتٌنات أو تصنٌعها عن طرٌق الجٌنات الموجودة فً الصبؽٌاتٌجري  .التحكُّ
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 ُّالنمط الجٌنً ٌعد) (genotype أو المَجٌن :(genome)     

ة لدى الفَردتولٌفةً  ٌَّ علٌمات حولَ كٌفٌة قٌام وهكذا .فرٌدَة من نوعها من الجٌنات أو التركٌبة الوراث ، فإنَّ النمط الجٌنً هو مجموعةٌ كاملة من التَّ

 .أن ٌكون علٌه الجسمُ بناءً ووظٌفةً  ٌُفترَض الجسم بتصنٌع البروتٌنات، وحول ما

ا   : phenotype الظاهريالنمط  أمَّ

ٌَة والوظٌفةفهو  ٌَّة البن الظاهري هو ما ٌبدو علٌه النمط الوراثً عندَ الشخص، لأنه لٌس كلُّ التعلٌمات فً النمط الوراثً النمطُ  .لجسم الشخص الفعل

ٌُعبَّر عنها)قد تُنفّذ  وكٌفٌة حدوث التعبٌر الجٌنً بتفاعل معقد بٌن عوامل متعددة تتضمن النمط الجٌنً، والتعبٌر الجٌنً، والعوامل ؛ٌتحدد مدى (أو 

 .وعوامل أخرى لا ٌزال بعضُها ؼٌرُ معروؾ( بما فً ذلك الأمراض والنظام الؽذائً)البٌئٌة 

ا وَوي وأمَّ   karyotype: النمط النَّ

 .صورة المجموعةُ الكاملة للصبؽٌات فً خلبٌا الشخصفهو 
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 وهذه الخَلبٌا تَبدو وتعمل بشكلٍ مختلؾ، .أنواعٌ عدٌدة من الخَلبٌا فً جسم الشخص، مثل خلبٌا القلب وخلبٌا الكبد وخلبٌا العضلبتهناك

اوتُنتجِ موادَّ كٌمٌائٌة مختلفة   جدًّ

. ًبة، وبذلك فهً تحتوي على الحمض النووي الوراث  نفسهولكن، كلُّ خلٌة هً سلبلة لخلٌة مفردة من البوٌضة المخصَّ

. وفً أوقات مختلفة فً )وتكتسب الخَلبٌا مَظاهرَها ووظائفها المختلفة للؽاٌة لأنَّ الجٌنات المختلفة تعبِّر عن نفسها فً الخَلبٌا المختلفة

 (.الخلٌة نفسها

 ٌَجرِي ترمٌزها فً الحمض النووي الوراثً أٌضًا؛حٌث ٌعتمد التعبٌرُ الجٌنً كما  :علىأنَّ المعلوماتِ حولَ متى ٌنبؽً التعبٌرُ عن الجٌن 

  نوع النسٌج، 

  وعمر الشخص، 

   ،دة  ووجود إشارات كٌمٌائٌة محدَّ

 ٌَّات عدٌدة أخرىوعوامل  .وآل

 

م فً التعبٌر الجٌنً بسرعة، ولكنَّ العدٌدَ من هذه العَوامِل والآلٌاتهذا ٌَّات الأخرى التً تتحكَّ تزال  لا ، وتنمو معرفةُ هذه العَوامِل والآل

 .ؼٌرَ مفهومة

م فٌها الجٌنات ببعضها بعضًا معقَّدةٌ للؽاٌة ٌَّات التً تتحكَّ  .كما أنَّ الآل

فً الحَمض النَّووي ( مثل الهستونات)واسِمات كٌمٌائٌة تشٌر إلى متى ٌجب أن ٌبدأ النسخ، ومتى ٌنتهً؛فالموادّ الكٌمٌائٌة المختلفة وللجٌنات 

ٌبً منزوع الأكسجٌن وما حولَه تمنع أو تسمح بالنسخ  RNA ٌُدعَى الحمض النووي RNA وٌمكن أن ٌقترنً طاق من الحَمض النَّووي.الرِّ

ٌُوقؾ الترجمة RNA من الحمض النوويتَمٌمً ، مع طاق (antisense RNA) المضاد للتعبٌر  .المِرسَال أٌضًا، و

م فً التعبٌر الجٌنً  :Controlling gene expression :التحكُّ
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 ُأنَّ كلَّ خلٌة جدٌدة تتطلب مجموعةً كاملة من جزٌئات الحمض النووي الوراثً، لذلك ٌجب وبما .الخَلبٌا عن طرٌق الانقسام إلى اثنتٌنتتكاثر

خ)أن تتكاثرَ  ٌبً منزوع الأكسجٌن هً نفسها فً الخلٌة الأصلٌة فً أثناء انقسام الخلٌة( أو تتنسَّ  .جزٌئات هذا الحَمض النَّووي الرِّ

 اق ٌحدث ٌبً منزوع الأكسجٌن المزدوج الطَّ خُ بطرٌقةٍ مماثلة للنَّسخ، إلاَّ أن كاملَ جزيء الحَمض النَّووي الرِّ لا ٌلتؾ، وٌننشطر إلى التنسُّ

 .اثنٌن

 ٌََّةالانشطار، ترتبط القواعد على كل طَاق بالقواعد وبعد وعندما تكتمل هذه العملٌة، ٌخرج .المجاورةالعائمة C )مع G ، وT مع (A التمٌم

نا المزدوج الطاق  .جزٌئان متماثلبن أو متطابقان من الدَّ

خ   Replication التَنَسُّ
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 خ، ٌكون لدى الخَلبٌا للوقاٌة  :من حدوث أخطاء فً أثناء التنسُّ

 تدقٌق"وظٌفة proofreading" للمساعدة على ضمان أن ٌحصل اقتران القواعد أو الأسُُس بشكلٍ صحٌح. 

 ٌَجرِ نسخه بشكلٍ صحٌحوهناك ٌبً منزوع الأكسجٌن الذي لم  ٌَّة لإصلبح الحَمض النَّووي الرِّ ٌَّات كٌمٌائ  .أٌضًا آل

 ٌَّة، وتعقٌد عملٌة تخلٌق البروتٌن هذهولكن وقد تحدث مثل هذه .قد تحدث عدة أخطاء ،، بسبب ملٌارات أزواج القواعد المشاركة فً هذه العمل

   :الأخطاء لأسبابٍ عدٌدة

(ض للئشعاع، أو الأدوٌة، أو الفٌروسات  (  بما فً ذلك التعرُّ

 من دون سببٍ واضحأو. 

 

 ُّالاختلبفاتُ الطفٌفة فًوتعد DNA ا، وتحدث فً معظم الناس ى  .ولا تإثِّر معظمُ الاختلبفات فً النُّسَخ اللبحقة من الجٌن.شائعة جدًّ الأخطاء وتُسمَّ

خها فً النُّسَخ اللبحقة بالطفرات  .التً ٌجري تنسُّ

ٌة والطفراتُ الموروثة الحٌوانات )ولكنَّ الطفراتِ لا ٌمكن أن تكونَ موروثة إلاَّ عندما تإثِّر فً الخلبٌا الإنجابٌة .هً تلك التً ٌمكن نقلها إلى الذرِّ

 (.المنوٌة أو البٌوض

 ا ، ولكن لا تمرّ إلى (على سبٌل المثال، تصبح سرطانًا)فتإثِّر فً نسل الخلٌة الطافرة فقط الإنجابٌة الطفراتُ التً لا تإثِّر فً الخلبٌا التناسلٌة أو أمَّ

ٌة  .الذرِّ

   Mutation  الطفرة
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 ة بالفرد أو العائلةقد  .، ومعظمَ الطفرات الضارّة نادرةتكون الطفراتُ خاصَّ

 ى دات الأشكال1الطفرات التً أصبحت شائعة بحٌث تإثِّر فً أكثر من وتُسمَّ ة ما متعدِّ ٌَّ ومعظمُ  ( polymorphisms ٪ من مجموعة سكان

دات الأشكال لها تؤثٌر بسٌط أو لٌس لها تؤثٌر فً النمط الظاهري  ٌَة والوظٌفة)متعدِّ ٌَّة البن  .فً جسم الشخص الفعل

 ُواعتمادًا على حجمها وموقعها، قد لا ٌكون للطفرة أيُّ تؤثٌر ولذلك،  .على أجزاء صؽٌرة أو كبٌرة من الحمض النووي الوراثًقد تنطوي الطفرات

ٌِّر تسلسل الحُمُوض الأمٌنٌة فً بروتٌن ما أو تقلِّل من كمٌة   .المنتَجالبروتٌن واضح، أو قد تؽ

 كان البروتٌن الناتج ذا سلسلة مختلفة للحُمُوض الأمٌنٌة ، فقد ٌعمل بشكلٍ مختلؾ أو لا ٌعمل على الإطلبقوإذا. 

 ا أو ممٌتًا؛فعلى سَبٌل المثال، وؼالبًا ال ضارًّ  ما ٌكون البروتٌن الؽائب أو ؼٌر الفعَّ

 ًبٌلة الفٌنٌل كٌتونف phenylketonuriaي طفرةٌ إلى نقص أو عدم وجود إنزٌم هٌدروكسٌلبز فٌنٌل ألانٌن   phenylalanine، تإدِّ

hydroxylase. ا ٌسبِّب فً النهاٌة إعاقة ذهنٌة ( ٌُمتصُّ من النظام الؽذائً)وٌسبِّب هذا النقصُ تراكمَ الحمض الأمٌنً فٌنٌل ألأنٌن فً الجسم، ممَّ

 .شَدٌدة

https://www.msdmanuals.com/ar/home/%D9%82%D8%B6%D8%A7%D9%8A%D8%A7-%D8%B5%D8%AD%D9%91%D9%8E%D8%A9-%D8%A7%D9%84%D8%A3%D8%B7%D9%81%D8%A7%D9%84/%D8%A7%D9%84%D8%A7%D8%B6%D8%B1%D8%A7%D8%A8%D8%A7%D8%AA%D9%8F-%D8%A7%D9%84%D8%A7%D8%B3%D8%AA%D9%82%D9%84%D8%A7%D8%A8%D9%8A%D9%91%D9%8E%D8%A9-%D8%A7%D9%84%D9%88%D8%B1%D8%A7%D8%AB%D9%8A%D9%91%D9%8E%D8%A9/%D8%A8%D9%90%D9%8A%D9%84%D9%8E%D8%A9%D9%8F-%D8%A7%D9%84%D9%81%D9%8A%D9%86%D9%8A%D9%84-%D9%83%D9%8A%D8%AA%D9%88%D9%86-pku
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 َّفولة وازدٌاد نسبة الإعإن ٌة إلى ازدٌاد نسبة الوفٌات حول الولادة وفً مرحلة الطُّ ة  اقةالأمراض ذات العامل الوراثً من أهم الأمراض المإدِّ ٌَّ الجسد
ة المزمنة فً المجتمعات،  ٌَّ ٌَّة والعقل ن الحالة  Environmental Diseasesوذلك إذا استثنٌنا الأمراض البٌئ ٌتها عند تحسُّ الَّتً تتناقص أهمَّ

ة ٌَّ ٌَّة وخطورة الأمراض الوراث ٌَّة لتظهر أهم ٌَّة والاقتصاد  .الاجتماع
     َّمنها، وتصل نسبة الوفٌات فً مرحلة % 50وٌكون العامل الوراثً مسإولًا عن من مجموع الموالٌد ٌوجد لدٌهم إعاقة مزمنة، % 8عمومًا إن

فولة بسبب هذه الأمراض إلى   .طفل1000حالة وفاة من كل  10-2.5الطُّ
     ٌَّة مسإولة عن هات الخلقٌة والأمراض الوراث  60-25مولود 1000، إذ نجد من بٌن كل من حالات القبول فً مشافً الأطفال% 30وتعد التَّشوُّ

 .12حتى سن الـ  80/1000حالة إصابة بتشوه خلقً أو مرض وراثً، وترتفع هذه النِّسبة إلى 

 Genetic Diseaseالوراثٌة الأمراض 

ا ٌَّة الأمراض شملنا ما إذا وذلك %60 إلى فتصل الإنسان عمر خلبل الوراثً العامل ذات بالأمراض الإصابة نسبة أمَّ   الجٌنٌة وفوق الوراث

  Epigenetic  رة هور متؤخِّ رق كؤمراض الظُّ كري الدَّ وتُّر وارتفاع والسُّ ٌَّة والأمراض والأوعٌة القلب وأمراض الشِّرٌانً التَّ رطان النَّفس  والسَّ

 .العائلً

 مة: أولًا  :introduction :مقدِّ
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   هات الإصابة نسبة أنَّ  إلى الإحصاءات وتشٌر ٌَّة بالتَّشوُّ ٌَّة والأمراض الخلق ط الأبٌض  البحر حوض منطقة فً الموالٌد بٌن الوراث  والشَّرق المتوسِّ

ٌَّة، البلدان مع مقارنة %50 بنسبة أعلى هً الأوسط ناع بب ٌعود وربَّما الصِّ  Statistics indicate that the incidence of :إلى ذلك فً السَّ

congenital malformations and genetic diseases among newborns in the Mediterranean basin and the Middle East 

is 50% higher compared to industrialized countries, and this may be due to: 

  الوالدٌن لدى الإنجاب فترة طول  The length of the childbearing period of the parents   

م    The age of the mother and father  والأب الأم عمر وتقدُّ

وعوز الخضاب بؤمراض الإصابة نسبة وارتفاع G6PD، high incidence of hemoglobinopathy and G6PD deficiency, 

الأقرباء بٌن التَّزاوج نسبة لارتفاع خاص بشكل ٌرجع ولعلَّه. Perhaps it is due in particular to the high rate of intermarriage 

between relatives. 

   ائعة بالأمراض الإصابة نسبة فإنَّ  كذلك ي الَّتً الشَّ ٌَّة القلب كؤمراض هامًا دورًا فٌها الوراثً وفوق الوراثً العامل ٌإدِّ اج كري التَّ رطان والسُّ  والسَّ

ول فً هً كما المنطقة دول فً مستمر ارتفاع فً ٌَّة الدُّ ناع ٌَّة الحٌاة عن والابتعاد ةنٌالمد نحو المعٌشة نمط تؽٌر بسبب الصِّ  والأنظمة النَّشٌطة العمل

ٌَّة حٌحة الؽذائ  .الصَّ
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ٌَّة مجموعات أربعة ضمن الأمراض هذه تصنٌؾ ٌمكن  :رئٌس

ٌَّة الاضطرابات1. بؽ  chromosomal disorders .الصِّ

   .Diseases with a single gene .الوحٌدة المورثة ذات الأمراض2.

دة العوامل ذات الأمراض3. ائعة  الأمراض) المتعدِّ  .Diseases with multiple factors (common diseases) .(الشَّ

ٌَّة الوراثة ذات الأمراض4.    .Diseases of mitochondrial inheritance .المتقدر

 

ا ًٌ ة الأمراض تصنٌؾ :ثان ٌَّ  diseases genetic of Classification: :الوراث
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 بؽً هو المسبِّب المباشر لها  :ٌكونوهذا الخلل قد حٌث ٌكون الخلل الصِّ

 ٌادة أم النُّقصان كما هً الحال فً  ي عددخلل ٌَّات سواء بالزِّ بؽ ي إلى تؽٌر فً عدد الصِّ ٌَّة)متلبزمة داون ٌإدِّ بؽً ( المنؽول  21حٌث ٌحدث تثلث فً الصِّ
 من حالاته، %95فً 

 ا أو ًٌ اٌكون الخلل بنٌو ًٌّ ٌَّات سو بؽ ا بسبب وجود حذؾ أو زٌادة أو ( 46)حٌث ٌبقى عدد الصِّ ًٌّ ٌَّات ٌكون مرض بؽ ع المورثات داخل مادة الصِّ ولكن توزَّ
 .انقلبب أو تبادل

    ٌَّة أو بؽ ٌؽة الصِّ ٌَّةٌكشؾ تحلٌل الصِّ بؽً العددي والبنٌوي  karyotype  Chromosomal الجٌن  .الخلل الصِّ
   
    ة ٌَّ ٌَّة تحت مجهر ٌَّة وجٌن ٌَّة كالتَّهجٌن المتؤلِّق تكشفها  لاوهناك شذوذات صبؽ ة الجزٌئ ٌَّ راسات الخلو ما الدِّ ٌَّات وإنَّ بؽ ٌَّة لتحلٌل الصِّ قلٌد رائق التَّ الطَّ

رٌقة المثلى لتشخٌص هذه الأمراض )FISH fluorescent  in situ hybridization(بالموقع   .الَّذي ٌعد الطَّ
    ٌَّة مسإولة بؽ  :عنوتعد الاضطرابات الصِّ

   راسات أنَّ من حالات الإسقاط العفوي% 50قسم كبٌر من حالات العقم البدئً وعن من العائلبت الَّتً تعانً من تكرار % 25-15، حٌث أظهرت الدِّ
وجٌن حاملًب لشذوذ صبؽً متوازن  .حالات الإسقاط العفوي ٌكون أحد الزَّ

    ٌَّة عند الأطفال ر العقلً والإعاقة الجسد ؤخُّ ا فً ارتفاع حالات التَّ ي هذه الأمراض دورًا هامًّ منهم لدٌهم  90مولود هناك  1000، فمن كل كذلك تإدِّ
رطانً لعدد من الأورام الَّتً تصٌب الأطفال والبالؽٌن ر السَّ ي أٌضًا دورًا ؼٌر مباشرًا فً التَّطوُّ  .اضطراب صبؽً، وتإدِّ

ٌَّة الاضطرابات1. بؽ  :Disorders Chromosomal الصِّ
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ٌَّة وأشٌعها بؽ  :ونذكر من أهم هذه الاضطرابات الصِّ

 .من أطفال متلبزمة داون تتجاوز أعمار أمهاتهم الأربعٌن عامًا% 50أنَّ حوالً   WHO إحصائٌاتوتشٌر : syndrome Downمتلبزمة داون -

قٌق -  .Chromosome Microdelation syndromes(: تحت المجهري)متلبزمات الحذؾ الدَّ

ٌَّة - بؽ ٌؽة الصِّ ٌَّةتثلُّث الصِّ  Triploydy: والموزاٌٌك

ٌؽٌاتاضطرابات - ة الصِّ ٌَّ  . Sex Chromosome Abnormalities: الجنس

بؽً-  .Fragile X syndrome: الهش Xمتلبزمة الصِّ

ٌَّات- بؽ ر الصِّ  .Chromosome fractures  syndromes:متلبزمات تكسُّ
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 21زٌادة النسخ الكلً أو الجزئً فً الكروموسوم متلبزمة داون اضطراب ورثً ٌسببه الانقسام ؼٌر الطبٌعً فً الخلبٌا مما ٌإدي إلى  . 

 هذه المادة الوراثٌة الزائدة تؽٌرات النمو والملبمح الجسدٌة التً تتسم بها متلبزمة داونوتسبب. 

 ًإنها أشهر اضطراب كروموسومات وراثً . إعاقة ذهنٌة وتؤخرًا فً النمو مدى الحٌاةتتفاوت متلبزمة داون فً حدتها بٌن المصابٌن بها، مما ٌتسبب ف

 .ومنها اضطرابات القلب والجهاز الهضمًكما أنها كثٌرًا ما تسبب حالات شذوذ طبٌة أخرى، . وتسبب إعاقات التعلم لدى الأطفال

كبٌرة وأن  رجةفهم متلبزمة داون فهمًا جٌدًا والتدخلبت المبكرة ٌمكن أن ٌعملب على تحسٌن نوعٌة حٌاة الأطفال والبالؽٌن المصابٌن بهذا الاضطراب بد

 .تساعدهم على عٌش حٌاة حافلة بالإنجازات

متلبزمة داون :Down's syndrome: 
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الأسباب:: the reasons  

 وٌؤتً كروموسوم واحد فً كل زوج من الأب والآخر من الأم. زوجًا من الكروموسومات 23عادة ما تحتوي الخلبٌا البشرٌة على. 

 ٌنتج عن انقسام الخلبٌا ؼٌر الطبٌعٌة وجود نسخة كلٌة أو جزئٌة . 21تنتج متلبزمة داون عند حدوث انقسام خلوي ؼٌر طبٌعً ٌتعلق بالكروموسوم

ٌمكن أن تتسبب . تكون المادة الجٌنٌة الإضافٌة مسإولة عن السمات الممٌزة ومشاكل فً النمو متعلقة بمتلبزمة داون. 21إضافٌة من الكروموسوم 

 :واحدة من الاختلبفات الجٌنٌة الثلبثة التالٌة فً الإصابة بمتلبزمة داون

 ًحٌث ٌكون لدى الطفل ثلبث نسخ من الكروموسوم  21من الحالات، تحدث الإصابة بمتلبزمة داون بسبب تثلث الصبؽً % 95فً  .21تثلث الصبؽ

 .ٌحدث هذا بسبب انقسام الخلٌة ؼٌر الطبٌعً أثناء نمو الخلٌة المنوٌة أو خلٌة البوٌضة. فً كل الخلبٌا بدلاً من نسختٌن كالمعتاد 21

 فً هذا الشكل النادر من متلبزمة داون، ٌكون لدى الشخص بعض الخلبٌا فقط التً تحتوي على نسخ إضافٌة من  .سائٌةفالفسٌمتلبزمة داون

 .ٌحدث هذا المزٌج الفسٌفسائً من الخلبٌا الطبٌعٌة والشاذة بسبب انقسام الخلٌة بشكل ؼٌر طبٌعً بعد التخصٌب. 21الكروموسوم 

ًبكروموسوم آخر، قبل ( تم تؽٌٌر موضعه)متصلبً  21ٌمكن أن تحدث متلبزمة داون عندما ٌصبح جزء من كروموسوم  .متلبزمة داون بالتبدل الصبؽ

 21، ولكن لدٌهم أٌضًا مواد وراثٌة إضافٌة من الكروموسوم 21ٌكون لدى هإلاء الأطفال النسختان المعتادتان من الكروموسوم . الحمل أو خلبله

 .مرتبطة بكروموسوم آخر
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 الخطرعواملfactors Risk   

 :وتتضمن عوامل الخطر ما ٌلً. ٌرتبط ببعض الآباء درجة خطورة أكبر للحصول على مولود مصاب بمتلبزمة داون

تزٌد فرص إنجاب المرأة لطفل مصاب بمتلبزمة داون مع تقدم العمر، وهذا لأن بوٌضات النساء الأكبر سنًا تكون أكثر عرضة  .تؤخر سن الإنجاب

وبالرؼم من ذلك، فإن معظم الأطفال من . عامًا 35تزداد خطورة حمل المرأة بطفل مصاب بمتلبزمة داون بعد سن . للبنقسام الصبؽً ؼٌر الصحٌح

 .وهذا لأن النساء الأصؽر سنًا ٌكون لدٌهن أطفال أكثر 35المصابٌن بمتلبزمة داون ٌولدون لنساء دون سن الـ 

ٌمكن لكلٍ من الرجال والنساء نقل التبدل الصبؽً الجٌنً لمتلبزمة داون لأطفالهم .كون أحد الوالدٌن حاملبً للتبدل الصبؽً الجٌنً لمتلبزمة داون. 

بالإزفاءٌكون الآباء والأمهات الذٌن لدٌهم طفل واحد مصاب بمتلبزمة داون والآباء وكذا الأمهات المصابات  .ولادة طفل مصاب بمتلبزمة داون 

ٌمكن أن ٌساعد استشاري الأمراض الوراثٌة الآباء والأمهات فً تقٌٌم خطر إنجاب . عرضة لخطر متزاٌد فً إنجاب طفل آخر مصاب بمتلبزمة داون

 .طفل آخر مصاب بمتلبزمة داون
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ًبشكل عام، فً  55متوسط معدل الذكاء عند الذكور المصابٌن بالمتلبزمة أقل من ٌكون  .خفٌفة إلى متوسطة بإعاقة ذهنٌة ٌتمٌز اضطراب وراثً ه

 ..حٌن تعانً ثلثا الإناث من إعاقات فكرٌة
 قد تشمل السمات الفٌزٌائٌة وجهًا طوٌلًب وضٌقًا وآذانًا كبٌرة وأصابعًا مرنة وخصٌتٌن كبٌرتٌن  . 
 ًنحو ثلث المتضررٌن من بعض أعراض التوحد مثل مشاكل التفاعل الاجتماعً وتؤخر الكلبمٌعان. 
   عادة ما ٌكون الذكور أكثر تؤثرًا من الإناث. من الحالات% 10ٌُعد اضطراب نقص الانتباه مع فرط النشاط شائعًا، وٌحدث فً نحو. 

ًمتلبزمة الصبؽX  الهشSyndromFragile X   

https://ar.wikipedia.org/wiki/%D8%A7%D8%B6%D8%B7%D8%B1%D8%A7%D8%A8_%D8%AC%D9%8A%D9%86%D9%8A
https://ar.wikipedia.org/wiki/%D8%A5%D8%B9%D8%A7%D9%82%D8%A9
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ٌَّةنالم الوراثة نمط تتبع الَّتً الأمراض ًوه ر دل  .فقط واحدة مورثة تصٌب طفرة عنها المباشر المسإول وٌكون وراثً، مرض 6000 على ٌزٌد بما عددها وٌقدَّ
   ٌَّات أحد على المصابة المورثة هذه كانت إذا بؽ  .جسمً الوراثة نمط أنَّ  نقول الجسمٌة الصِّ
ٌَّات أحد على كانت وإذا بؽ ة الصِّ ٌَّ  .بالجنس مرتبطة الوراثة أنّ  نقول (yأوX ) الجنس
  

 :     Single gene disorders :الوحٌدة المورثة ذات الأمراض2.

 :وتقسم هذه الأمراض ذات المورثة الوحٌدة إلى
 

 
ة القاهرة1. ٌَّ ة الجسم ٌَّ  :autosomal dominant hereditary diseases :الأمراض الوراث

ة المقهورة  2. ٌَّ ٌَّة الجسم    :Autosomal recessive genetic diseases :الأمراض الوراث

بؽً 3. ة المقهورة المرتبطة بالصِّ ٌَّ  X: :Recessive hereditary diseases linked to the X chromosomeالأمراض الوراث

بؽً 4. ة القاهرة المرتبطة بالصِّ ٌَّ    :X: dominant hereditary  diseases linked to the X chromosomeالأمراض الوراث

بؽً 5. ة المرتبطة بالصِّ ٌَّ    :Y: Genetic diseases linked to the Y chromosomeالأمراض الوراث

  ...: :Diseases of mitochondrial inheritance :الأمراض ذات الوراثة المٌتوكوندرٌة6.

ٌَّة 7. ٌَّة الوراث عدد  :Heterogeneityالتَّ
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 ًٌحمل نسخة واحدة من المورثة المصابة الأمراض الَّتً تظهر عند الإنسان الَّذي وهmutant allele   ة فٌكون متخالؾ ٌَّ ونسخة أخرى طبٌع
ا Heterozygousاللواقح  ًٌّ كور والإناث سو  .وتصٌب الذُّ

    ٌَّةٌمكن للئنسان أن ٌصاب بطفرة من هذا النَّوع فٌولد مصابًا بمرض جسمً قاهر دون أن ٌكون أحد أبوٌه مصابًا وهذا ما نسمٌه  أثناء الحٌاة الجنٌن
فرة الجدٌدة   .والأشٌع أن تنتقل إلٌه عن طرٌق أحد أبوٌه Fresh Mutationبالطَّ

    ته بنسبة ٌَّ ا حٌث ٌظهر المرض فً الجٌل % 50وفً كلب الحالتٌن ٌصبح المصاب مصدرًا لنقل هذه المورثة إلى ذر ًٌّ ا عمود وٌتبع هذا الانتقال خطًّ
ل ثمَّ نراه ؼالبًا عند كل جٌل ٌلٌه  .الأوَّ

    ًان  :إذاوأحٌانًا لا نرى المرض عند الجٌل الثَّ

  فولة فرة ممٌتة فً مرحلة الطُّ  ،كانت الطَّ

  ٌَّة  ،أو لم ٌكن للمصاب ذر
  ة ٌَّ بٌع ته ورثت صدفة المورثة الطَّ ٌَّ  .أو إذا كانت كل ذر

ة القاهرة1. ٌَّ ة الجسم ٌَّ   :autosomal dominant hereditary diseases :الأمراض الوراث
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ة الإصابة بٌن أفرا  عبٌر عنها ولذا تختلؾ حدَّ ٌُّر نفوذٌتها عبر الأجٌال  واختلبؾ درجة التَّ ة القاهرة بتؽ ٌَّ ٌَّز الأمراض الجسم  .  العائلة نفسهاد تتم

 ٌَّة، وٌمكن ٌَّة ونسمً ذلك عدم نفوذ ٌَّة أو مرض عبٌر عنها بؤي مظاهر سرٌر فرة المصابة دون التَّ  أن ٌحمل الفرد الطَّ
 ر  لاأن ٌعبَّر عنها بدرجة طفٌفة أو  على حٌاته تإثِّ

 ٌَّةولكن ة الأعراض المرض ٌَّة كبٌرة وتعبٌر شدٌد ٌتجلى بحدَّ  .قد تظهر عند أحد أولاده بنفوذ
   Imperfect  Osteogenesisففً داء تكون العظم النَّاقص    

 
وتتجلى فً حٌن تظهر الإصابة على أشدها عند أولاده الَّذٌن انتقلت إلٌهم المورثة قصر قامة معتدل أحد الأبوٌن الحامل للمورثة المصابة إلاَّ من ٌعانً  قد لا

ٌَّة ووفاة فً سن مبكرة هات عظم ٌَّة وتشوُّ دة عفو  .بكسور متعدِّ
ٌَّتها عبر الأجٌال أو تتجاوز لجنس أكثر من الآخر     .وٌمكن للمورثة القاهرة أن تتضاءل بنفوذ



DR.W.Alhalkie  

ٌَّة الأمراض أكثر من ونذكر ٌَّة الوراث we diseases, hereditary dominant autosomal common most the Among  :شٌوعًا القاهرة الجسم

:mention   

   Osteochondrosis of the achondroplasia type .الودانة نوع من والؽضروؾ العظم تصنع ةعسر-

م كولسترول فرط-    .Familial hypercholesterolemia .العائلً الدَّ

اء-    .Neurofibromatosis .العصبً اللٌفً الدَّ

   .Congenital spherocytosis .الخلقً الكرٌات تكور-

   .Huntington. Huntington's disease داء-

بكً الأرومً الورم-  .Retinoblastoma الشَّ

   .Tuberous sclerosis .الحدبً التَّصلُّب-
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 ًبذلك متماثل اللواقح الأمراض الَّتً تظهر فقط عندما ٌحمل الإنسان نسختٌن من المورثة المصابة، وٌكون وهHomozygous   

 ا، وٌصٌب ًٌّ كور والإناث سو  الذُّ

 كل من الأبوٌن حاملًب بشكل قطعً لنسخة من المورثة المصابة أي متخالؾ اللواقحوٌكونHeterozygous   وٌكون حاملًب للمرض بحٌث ٌنقل
ته ولكنه ٌكون سلٌمًا  ٌَّ ٌَّة علبئمعلٌه أي تبدو  لاالمورثة لذر  .مرض

     ًة أفراد ضمن الجٌل نفسه وؼالبًا ما ٌكونون أخوة وأخوات ٌتبع نمط انتقال المورثة المصابة بٌن الأجٌال الخط الأفق حٌث ٌظهر المرض عند عدَّ

 .رؼم سلبمة الجٌل الَّذي ٌسبقه 
 عند كل ولادة% 25ٌكون كلب الوالدٌن حاملًب للمورثة المصابة تصبح نسبة ولادة طفل مصاب لدٌهما وعندما. 
     ي زواج الأقرباء ور الأهم فً رفع نسبة الإصابة بالأمراض ذات الوراثة المقهورة لأنَّ احتمال وجود نفس المورثة المصابة عند كل من وٌإدِّ الدَّ

 .الأبوٌن ٌصبح كبٌرًا إذا انحدرا من نفس الجد
    فإنَّ احتمال ولادة طفل ( تحمل مورثة مصابة بنسخة واحدة)من حاملة للمرض ( ٌحمل نسختٌن من المورثة المصابة)إذا تزوج شخص مصاب

 Pseudo dominanceالكاذبة وعندها ٌصبح نمط الوراثة شبٌه بالقاهر وٌسمى الوراثة القاهرة % 50مصاب تصبح 

ة المقهورة2. ٌَّ ة الجسم ٌَّ    :Autosomal recessive genetic diseases :الأمراض الوراث

ة المقهورة شٌوعًا ٌَّ ة الجسم ٌَّ    The most common autosomal recessive diseases are: :ومن أكثر الأمراض الوراث

 
م المنجلً-    .Sickle cell anemia .فقر الدَّ

   Thalassemia .التلبسٌمٌا-

   .Cystic fibrosis .الداء اللٌفً الكٌسً-

   .Phenylketonuriaبٌلة الفنٌل كٌتون -

ٌَّةقسمٌ - ٌَّة والعضل    .A large section of neuromuscular diseases .كبٌر من الأمراض العصب
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 ا تبلػ ًٌّ ا فً المنطقة فتبلػ النسبة  16000 – 6000من كل  1نسبة الإصابة بهذا المرض عالم وهو  8633 – 4370من كل  1ولادة، أمَّ

ٌَّة عند الأطفال، ٌإدي كشفه المبكر منذ الولادة وإتباع الحمٌة الصحٌحة إلى تفادي هذه % 3.8 – 1.4مسإول عن  من حالات الإعاقة العقل

 .الإعاقة

أي الأمراض ذات اُٞساص٤خ اُج٤ُٞٞع٢ الاعزولاة اُـزائ٢ الفٌنٌل كٌتونٌورٌا، هو حالة من حالات أو التخلفًالبوال  أو بٌلة الفٌنول كٌتون ،

  .بالبٌلة الفٌنولٌة وٌسمى أٌضاً . فً الجسم اُزٔض٤َ اُـزائ٢ الخلل الوراثً فً

 إلى إعاقة عقلٌة قد تكون شدٌدة إذا لم ٌتم التشخٌص والعلبج وٌإدي فً الطعام بحرٌّة،  أُٞاد اُجشٝر٤٘٤خ المصاب بهذه الحالة من تناولٌمنع

 :فً مراحل مبكرة بعد الولادةكٌؾ ٌحدث المرض

لكل حمض  .أحماض أمٌنٌة" عندما ٌتناول الإنسان طعاماً ٌحوي مواداً بروتٌنٌة، تتجزأ هذه البروتٌنات داخل الجسم إلى أجزاء صؽٌرة تسمى

 .  ٌساعده فً مساره لٌساهم فً بناء أنسجة الجسم إنزٌم أمٌنً

 عندما ٌؤكل الشخص المصاب بالمرض طعاماً ٌحوي . المهم بالنسبة للمصابٌن بالبٌلة الفٌنٌولٌة فٌنٌل آلانٌن" هذه الأحماض الأمٌنٌة ٌسمىأحد

 .المسإول عنه الجٌن لأن عمل الإنزٌم الخاص به معطل بسبب خلل وراثً فًبروتٌنات، ٌتراكم هذا الحمض الأمٌنً داخل الجسم 

  مسبباً إعاقة عقلٌة قد تكون شدٌدة المخ ٌإدي تراكم هذا الحمض الأمٌنً فً أنسجة الجسم وارتفاع نسبة وجوده فً الدم إلى تلؾ فً خلبٌا  . 

 لذلك تكون بشرة معظم المصابٌن بالمرض قبل . التً تعطً الصبؽة اللونٌة للجلد المٌلبنٌن التً تتكون منها مادة تاٌروزٌن ٌقل إنتاج مادةكما

 .العلبج ذات لون فاتح، كذلك لون العٌنٌن والشعر

بٌلة الفٌنٌل كٌتون phenylketonuria 

https://ar.wikipedia.org/wiki/%D8%A3%D9%8A%D8%B6
https://ar.wikipedia.org/wiki/%D8%B9%D9%84%D9%85_%D8%A7%D9%84%D8%A3%D8%AD%D9%8A%D8%A7%D8%A1
https://ar.wikipedia.org/wiki/%D8%AA%D9%88%D8%B1%D9%8A%D8%AB_(%D8%AA%D9%88%D8%B6%D9%8A%D8%AD)
https://ar.wikipedia.org/wiki/%D8%A3%D9%8A%D8%B6
https://ar.wikipedia.org/wiki/%D8%A8%D8%B1%D9%88%D8%AA%D9%8A%D9%86
https://ar.wikipedia.org/wiki/%D8%AD%D9%85%D8%B6_%D8%A3%D9%85%D9%8A%D9%86%D9%8A
https://ar.wikipedia.org/wiki/%D8%A5%D9%86%D8%B2%D9%8A%D9%85
https://ar.wikipedia.org/wiki/%D9%81%D9%8A%D9%86%D9%8A%D9%84_%D8%A3%D9%84%D8%A7%D9%86%D9%8A%D9%86
https://ar.wikipedia.org/wiki/%D8%AC%D9%8A%D9%86
https://ar.wikipedia.org/wiki/%D9%85%D8%AE
https://ar.wikipedia.org/w/index.php?title=%D8%AA%D8%A7%D9%8A%D8%B1%D9%88%D8%B2%D9%8A%D9%86&action=edit&redlink=1
https://ar.wikipedia.org/wiki/%D9%85%D9%8A%D9%84%D8%A7%D9%86%D9%8A%D9%86
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انتقال المرض بالوراثة: :Hereditary transmission of the disease  
أي أن الأب والأم كلٌهما ٌحملبن الصفة . للمرض بطرٌقة الصفة الوراثٌة المتنحٌةٌنتقل المرض بالوراثة من كلب الأبوٌن الحاملٌن للسمة الوراثٌة 

فإذا أنجب زوجان طفلبً مصاباً بمرض فٌنٌل كٌتونٌورٌا، فمعنى ذلك أن . الوراثٌة والحامل للوراثة لا ٌكون مصاباً ولا تظهر علٌه أعراض المرض

 .احتمال إنجاب طفل مصاب ٌبقى قائماً فً كل حمل قادم
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 الاعراض  :Symptoms: 
فً دث تنتج هذه الأعراض من التؤثٌر الضار لارتفاع حمض الفٌنٌل آلانٌن فً الدم، علماً بؤن هذه الأعراض قد لا تختص فقط بهذا المرض، فقد تح

 .الأخرى الاستقلبب الحٌوي الؽذائً أمراض
ضمور الجمجمة والدماغ 
الإعاقة العقلٌة 
خمول 
 إكزمٌة   بقعتؽٌرات والتهابات جلدٌة وجفاؾ وظهور 
 البنٌة مع قلة الشهٌة للؤكلضعؾ 
تؤخر فً النطق والمشً والنمو 
تشنجات وقد تصل إلى الصرع 
رائحة كرٌهة للبول 
تراكم كمٌات كبٌرة من حمض الفٌنٌل ألانٌن ٌظهر رائحة ممٌزة فً الجلد 
سلوك ؼٌر مرؼوب به اجتماعٌاً كالعدوانٌة وعدم التمٌٌز بٌن الخطؤ والصواب 

 الكنع الرقصً   .      
 المٌلبنٌن فإنه ٌإدي إلى إعطاء الجلد والشعر لوناً فاتحاً بسبب نقص صبؽةأما نقص حمض التاٌروسٌن 

فً التقلٌل من آثاره وأعراضه وعدم تطور الأعراض لدى المرٌض وٌصبح هناك « قد تساعد كثٌرا»من الجدٌر بالذكر أن معرفة وجود المرض باكرا

 .احتمال كبٌر فً عدم وصول الحالة إلى الصرع

 )الأنابٌبأطفال  ( هناك أٌضا فحوصات ما قبل الزواج لمعرفة احتمال حمل الجٌن المسبب للمرض وتكون عن طرٌق الزراعة بالرحم

https://ar.wikipedia.org/wiki/%D8%A3%D9%8A%D8%B6
https://ar.wikipedia.org/wiki/%D9%85%D9%8A%D9%84%D8%A7%D9%86%D9%8A%D9%86
https://ar.wikipedia.org/wiki/%D8%B7%D9%81%D9%84_%D8%A3%D9%86%D8%A7%D8%A8%D9%8A%D8%A8
https://ar.wikipedia.org/wiki/%D8%B7%D9%81%D9%84_%D8%A3%D9%86%D8%A7%D8%A8%D9%8A%D8%A8


DR.W.Alhalkie  

العلبج :Treatment:  
 سنة من حٌاتهم على الأقلّ  16أن ٌتّبعوا نظام ؼذائً خاص قلٌل الفٌنٌل ألانٌن لأول ورٌا ٌ كٌتون الفٌنٌلعلى الأشخاص الذٌن ٌعانون من ٌجب. 

  لبان الأ ذلك ٌتطلب تجنّب المؤكولات الؽنٌة بالفٌنٌل ألانٌن كاللحم، الدجاج، السمك، البٌض، المكسرات، الجبن، البقولٌات، حلٌب البقر ومنتجات

ٌجب الانتباه إلى النشوٌات كالبطاطا، الخبز، المعكرونة والذرة كما ٌجب تجنّب المؤكولات والمشروبات الؽازٌة الداٌت التً تحتوي على . الأخرى

 .بما انه ٌتؤلؾ من الفٌنٌل ألانٌن وحمض الأسبارتٌك الأسبرتام المحلّى الاصطناعً

https://ar.wikipedia.org/wiki/%D8%A3%D8%B3%D8%A8%D8%B1%D8%AA%D8%A7%D9%85
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 ٌُسبب تلفًا شدٌدًا فً الرئتٌن والجهاز الهضمً والأعضاء الأخرى فً الجسمهو  .اضطراب وراثً 

ٌُّؾ الكٌسً على الخلبٌا التً تُنتج المخاط والعرق والعصارة الهضمٌة  .  وعادةً ما تكون هذه السوائل المفرزة شفافة وزلقة. ٌإثر التل

 ٌُّؾ الكٌسً ولكن وبدلًا من كون الإفرازات . ، ٌتسبب الجٌن المعٌب فً أن تُصبح الإفرازات لزجة وسمٌكة(CF)فً الأشخاص المصابٌن بالتل

 .مُزْلقِات، فهً تسد الأنابٌب والقنوات والممرات، خاصة فً الرئتٌن والبنكرٌاس
الأسباب 

ر العٌب  ٌّ ٌُؽ فرة)فً حالة التلٌؾ الكٌسً،  ذلك هو ونتٌجة الذي ٌصٌب أحد الجٌنات، البروتٌن الذي ٌنظم حركة الأملبح داخل الخلٌة وخارجها، ( الطَّ
 .وجود مخاط سمٌك ولزج فً الجهاز التنفسً والهضمً والتناسلً، فضلًب عن زٌادة العرق ملوحةً 

ٌُصاب الجٌن بالكثٌر من العٌوب المختلفة فرة الجٌنٌة بمدى شدّة الحالة المرضٌة. ٌمكن أن   .ٌرتبط نوع الطَّ
ٌُصابوا بهذا المرض إذا ورث الأطفال نسخةً واحدةً فقط، فإنهم لن . وٌلزم أن ٌرث الأطفال من كلب والدٌهما نسخةً واحدةً من هذا الجٌن، حتى 

 .ومع ذلك، قد ٌصبحون حاملٌن للجٌن وٌنقلونه إلى أطفالهم. ٌُصابوا بداء التلٌؾ الكٌسً
عوامل الخطر 

ٌُّؾ الكٌسً هو اضطراب وراثً، فإنه ٌحدث فً العائلبت؛ لذا فإن اٌجابٌة التارٌخ العائلً هً إحدى عامل خطر التلٌؾ  على الرؼم من أن. لأن التل
 .ٌحدث فً جمٌع الأجناس، إلا أنه أكثر شٌوعًا فً الأشخاص البٌض من أصول شمال أوروبا الكٌسً

 

ًالداء اللٌفً الكٌس.(CF  )Cystic fibrosis.  
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تكون طفراتها متعقلة بالكروموسوم  أمراضفهً أمراض تظهر على كروموسومات جنس معٌن سواء ذكر أو أنثى هً الوراثٌة المنتقلة بالجنس الأمراض 

 :هىومن أشهر الأمراض الوراثٌة من الأم و الأب . y كروموسومأو   Xإكس

 إًظٓزلاصٓخX  اُٜش syndromeFragile X    

وهو ٌسبب تخلؾ بمتلبزمة بٌل وٌسمى ذلك المرض . فً الموالٌد الذكور فقط و قد ٌطهر فً الإناث و لكن فً حالات نادرة جداً  الهش  Xإكسمتلبزمة  تظهر

 .و لكن هناك فئة من أصحاب ذلك المرض قد ٌمتلكون معدل ذكاء طبٌعًوالاجتماعٌة عقلً لدى الذكور وٌسبب أٌضاً بعض الإعاقات السلوكٌة 

  

 ٖاُؼؼ٢ِػٔٞس دٝش٤ dystrophymuscular  Duchenne   

ضمور العضلبت . فً الذكور فقط و لا تظهر أعراضه على الإناث حتى و إن كانت حاملة للطفرات الجٌنٌة الدوشٌنًضمور العضلبت  ؼالباً ما ٌظهر

 .  بشكل طبٌعً منذ عمر السنتٌنالحركة الدوشٌنً ٌتسبب فً ضعؾ الكتلة العضلٌة بالجسم مع فقدان المرونة و القوة التً تجعل الطفل ؼٌر قادر على 

 .من الأعراض لا تظهر على الإناث و لكن تنقل جٌنات المرض لأبنائها الذكوربالرؼم 

  

 ا٤ُٜٔٞك٤ِ٤بٓشع Hemophilia   

 جنسأو كما ٌطلق علٌه الناعور هو أحد الأمراض المتعلقة بفقر الدم الشدٌد و المزمن و الذي ٌظهر فً الذكور أكثر من الإناث فهو مرتبط بال الهٌموفٌلٌا

 .الذكري أٌضاً 

الأٓشاع اُٞساص٤خ أُشرجطخ ثبُغ٘ظ linked genetic diseases-Sex 

https://www.bedayahospitals.com/%D9%85%D8%AA%D9%84%D8%A7%D8%B2%D9%85%D8%A9-x-%D8%A7%D9%84%D9%87%D8%B4/
https://www.bedayahospitals.com/%D9%85%D8%AA%D9%84%D8%A7%D8%B2%D9%85%D8%A9-x-%D8%A7%D9%84%D9%87%D8%B4/
https://www.bedayahospitals.com/%D9%85%D8%AA%D9%84%D8%A7%D8%B2%D9%85%D8%A9-x-%D8%A7%D9%84%D9%87%D8%B4/
https://www.bedayahospitals.com/%D9%85%D8%AA%D9%84%D8%A7%D8%B2%D9%85%D8%A9-x-%D8%A7%D9%84%D9%87%D8%B4/
https://www.bedayahospitals.com/%D9%85%D8%B1%D8%B6-%D8%AF%D9%88%D8%B4%D9%8A%D9%86/
https://www.bedayahospitals.com/%D9%85%D8%B1%D8%B6-%D8%AF%D9%88%D8%B4%D9%8A%D9%86/
https://www.bedayahospitals.com/%D9%85%D8%B1%D8%B6-%D8%A7%D9%84%D9%87%D9%8A%D9%85%D9%88%D9%81%D9%8A%D9%84%D9%8A%D8%A7-/
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؟٤ًق ر٘زوَ الأٓشاع اُٞساص٤خ أُشرجطخ ثبُغ٘ظlinked genetic diseases transmitted?-How are sex  

 من الأم و الأب فإن كانت الأم تحمل كروموسوم إكس المصابة الكروموسومات التقاء تنتقل الأمراض الوراثٌة المرتبطة بالجنس عن طرٌقX  مصاب

 .  مصاب من الأب فإن المرض ٌنتقل إلى الطفل و تظهر علٌه الاعراض  X إكسمع كروموسوم التقى 

 وايأمراض مرتبطة بكروموسوم هناك Y  إكسو أخرى مرتبطة بكروموسومX  مثل الهٌموفٌلٌا  . 

 وايأكثر الأمراض الوراثٌة المرتبطة بكروموسوم منY   إكسهً العقم عند الرجال بٌنما تشمل الأمراض الوراثٌة المرتبطة بكروموسومX   ضمور

 .العضلبت الدوشٌنً و عمى الألوان و الهٌموفٌلٌا

  

 ثبُغ٘ظأعجبة الأٓشاع اُٞساص٤خ أُشرجطخdiseases linked genetic -Causes of sex    

 طفرات جٌنٌة تحدث فً الحمض النووي داخل الكروموسوم و تلك الطفرات تحدث من تلقاء نفسها أو هً أسباب الأمراض الوراثٌة المرتبطة بالجنس

 .  عندما تتلبقى مع طفرة مشابه لها من الأم أو الأب فٌنتقل المرض

 إكسبعض الصفات المرتبطة بكروموسوم هناكX   و تكون إما سائده أو متنحٌة و تعمل الصفات السائدة على حجب الصفات المتنحٌة و بما أن

  .ٌمكن أن تنتقل للمولود من قبل للجنسٌن  Xإكسموجود لدى الذكور و الإناث فالأمراض الوراثٌة المرتبطة ب   Xإكسكروموسوم 

 وايالأمراض المرتبطة ب كروموسوم أماY  لا تنتقل إلا من الذكور فقط لأن الإناث لا تحمل كروموسومات واي. Y 

  



Qasyoun Private University DR.W.Alhalkie  

  

 ثبُغ٘ظرشخ٤ض الأٓشاع اُٞساص٤خ أُشرجطخlinked genetic diseases-Diagnosis of sex  

 حتى ٌتمكنوا من تجنب تورٌثها للؤطفال فهناك عدة قبل الزواج من الأفضل أن ٌتم تشخٌص الأمراض الوراثٌة المرتبطة بالجنس لكل من الطرفٌن

 :وٌتم التشخٌص عن طرٌق. أمراض وراثٌة سواء فً الذكر أو الأنثى أىفحوصات و إجراءات ٌطلق علٌها فحوصات الزواج و التً تكشؾ عن وجود 

- تحالٌل الدم. 

 -تحالٌل الحمض النووي. 

 

 أو الاجتماعٌة فً المجتمع و تجنب العدٌد من الضؽوطات انتقالها و من المهم جداً الالتزام بتلك الفحوصات و تشخٌص الأمراض الوراثٌة للحد من

 .كما ٌجب نشر الوعً بتلك الأمراض الوراثٌة حتى ٌتم التقلٌل من الأعباء المادٌة لتخفٌؾ أعراض المرض. النفسٌة التً سٌتعرض لها الطفل و أسرته

 ثبُغ٘ظ٤ًق رزغ٘ت الأٓشاع اُٞساص٤خ أُشرجطخlinked genetic diseases-How to avoid sex 

إن ذلك الفحص . و الطفرات الجٌنٌة الكروموسومٌةالاختلبلات و الذي ٌكشؾ عن   الفحص الوراثً المبكر ٌسمىكٌؾ تتجنب الأمراض الوراثٌة؟ هناك بما 

م ٌمكن إجراءه فً حال حدوث حمل عن طرٌق حقن مجهري حتى ٌتمكن الأطباء من فحص خلبٌا الأجنة الملقحة و الكشؾ عن أي أمراض وراثٌة و من ث

 .  زرع الأجنة السلٌمة فقط فً رحم الأم

أو   IcsIinjection(intracytoplasmic sperm ( المجهريالحقن  الأطباء الأزواج الذٌن ٌحملون أمراض وراثٌة بالإنجاب عن طرٌقٌنصح 

 .حتى ٌتمكنوا من إجراء الفحص الوراثً المبكر اطفال الانابٌب عملٌات

https://www.bedayahospitals.com/%D8%A7%D9%84%D8%AD%D9%82%D9%86-%D8%A7%D9%84%D9%85%D8%AC%D9%87%D8%B1%D9%8A/
https://www.bedayahospitals.com/%D8%A7%D9%84%D8%AD%D9%82%D9%86-%D8%A7%D9%84%D9%85%D8%AC%D9%87%D8%B1%D9%8A/
https://www.bedayahospitals.com/%D8%A7%D9%84%D8%AD%D9%82%D9%86-%D8%A7%D9%84%D9%85%D8%AC%D9%87%D8%B1%D9%8A/
https://www.bedayahospitals.com/%D8%A7%D8%B7%D9%81%D8%A7%D9%84-%D8%A7%D9%84%D8%A7%D9%86%D8%A7%D8%A8%D9%8A%D8%A8/
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 اُغ٤ٖ٘رغ٘ت الأٓشاع اُٞساص٤خ أُشرجطخ ثبُغ٘ظ ػٖ ؽش٣ن رؾذ٣ذ ٗٞعAvoid genetic diseases linked to sex by determining 

the sex of the fetus 

 ICSI Intracytoplasmic Sperm Injection (ICSI) المجهريخلبل عملٌات الحقن  تحدٌد نوع الجنٌن مع تقدم العلم تمكن الأطباء من
لتجنب إنجاب طفل مصاب  تجنب الأمراض الوراثٌة المرتبطة بالجنس فإذا كان الأزواج حاملٌن لمرض ٌؤتً للذكور فقط فٌتم إرجاع الإناث فقط مما ساعد فً  

 .  والعكس صحٌح

https://www.bedayahospitals.com/%D8%AA%D8%AD%D8%AF%D9%8A%D8%AF-%D9%86%D9%88%D8%B9-%D8%A7%D9%84%D8%AC%D9%86%D9%8A%D9%86/
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بؽً نسختً أحد على محمولة مورثة تصٌب طفرة عن تنجم  عند تتظاهر ما ؼالبًا لذلك سلٌمة أخرى نسخة بوجود نفسها عن وتعبر ولاتظهر X الصِّ
كور  .فقط الذُّ

كر وٌسمى بؽً على المصابة المورثة ٌحمل الَّذي الذَّ    Hemizyous لدٌه الوحٌد X الصِّ
له ناقلة تكون بل بالمرض تصاب أن دون المصابة المورثة الأنثى وتحمل. 
   كور) أبنائها إلى لها الحاملة الأم من المصابة المورثة انتقال نسبة وتبلػ  ولادة واحتمال %50 مصاب ذكر ولادة احتمال فٌكون %50 (والإناث الذُّ

   %50 حاملة أنثى
كر ٌنقل لا كور لأبنائه المورثة المصاب الذَّ كور أحفاده إلى ٌنقلها ولكن الذُّ  .%100 بنسبة المورثة ٌحملن اللواتً بناته طرٌق عن %50 بنسبة الذُّ

ة الأمراض3. ٌَّ بؽً المرتبطة المقهورة الوراث  X: :chromosome X the to linked diseases hereditary Recessive بالصِّ

بؽً   ة المقهورة المرتبطة بالصِّ ٌَّ رة قبل أن ٌصل المصاب إلى سن الإنجاب  Xوبعض الأمراض الوراث ي إلى الوفاة فً سن مبكِّ الحثل العضلً مثل )تإدِّ
 .حٌث لاٌتجاوز سن المرٌض العشرٌن وبذلك ٌنتقل المرض فقط عن طرٌق الإناث الحملة(  dystrophymuscular  Duchenne لدوشٌن

ة لدٌها     ٌَّ بؽ ٌؽة الصِّ ٌَّة عند الأنثى الحاملة وذلك فً حال كانت الصِّ  (  متلبزمة تورنر) XOوقلما تظهر بعض الأعراض المرض

 بؽًتحمل بطبٌعة الحال نسخة واحدة من أي    Xالصِّ

 بؽً( من أم حاملة وأب مصاب كما فً النَّاعور)كانت تحمل نسختٌن من المورثة المصابة أو ا ٌشمل الصِّ ًٌّ ، أو أنَّ ظاهرة Xأو قد تحمل شذوذًا صبؽ
بؽً   .لدٌها ؼٌر متعادلة Xتثبٌط الصِّ
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ٌَّة الأمراض أشٌع من بؽً المرتبطة المقهورة الوراث X:  X the to linked diseases genetic recessive common most The بالصِّ

:are chromosome   

   .G6Pd coenzyme deficiency or folate .الفوال أو G6PD أنزٌم عوز-

   .B. Hemophilia A and B و A النَّاعور-

   الاناث ٌصٌب ما نادراً – الذكور ٌصٌب .Duchenne muscular dystrophy . (DMD)لدوشٌن العضلً الحثل-

   .color blind .الألوان عمى-

   ( موروثة استقلببٌة اضطرابات) .Hunter. Hunter's syndrome  متلبزمة-
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 ُثات اللبزمة للب ٌَّة التً تضطرب فٌها واحدة أو أكثر من المُورِّ ة الوراث ٌَّ والوظٌفة  نٌةحالات الحَثل العَضَلً هً مجموعةٌ من الاضطرابات العضل
ا ٌإدي إلى حدوث  .بدرجاتٍ متفاوتة الشِّدة ضَعؾ فً العضلبت الطبٌعٌتٌن، ممَّ

تنجم حالات الحَثل هذه عن عٌوبٍ  .ٌإدي الحَثَلُ العضلً مِن نَمَطِ دوشٌن والحَثَلُ العضلً مِن نَمَطِ بٌكر إلى حدوث ضَعؾٍ فً العضلبت الأقرب إلى الجذع

ي إلى ضعؾ العضلبت الذي ٌظهر خلبل مرحلة الطفولة أو المراهقة،  ا ٌإدِّ وتحدث عند الذكور بشكلٍ دائمٍ فً الجٌنات المسإولة عن وظٌفة العضلبت، ممَّ
عؾ الجسدي .تقرٌبًا ٌَّز حالتا الحَثل هاتٌن بالضَّ  تتم

.  نةٍ من النسٌج ٌِّ م وع ناتٍ من الدَّ ٌِّ  العضلًٌعتمد التَّشخٌص على نتائج الاختبارات التً تُجرَى على ع

. ة لكلتا حالتً الحَثَل، واستعمال البرٌدنٌزون أو ال ٌَّ لبزاكورت دٌفوتنطوي المعالجة على العلبج الفٌزٌائً، وفً بعض الأحٌان على المعالجة الجراح

 .  وأحٌانًا أدوٌة أخرى لتدبٌر حَثَل دوشٌن

 

مِن نَمَطِ دوشٌن ً كٌر Muscular Dystrophy  Duchenneالحَثَلُ العضل ً مِن نَمَطِ ب   Becker Muscular Dystrophyوالحَثَلُ العضل
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https://www.msdmanuals.com/ar/home/%D8%A7%D8%B6%D8%B7%D8%B1%D8%A7%D8%A8%D8%A7%D8%AA-%D8%A7%D9%84%D8%AF%D9%85%D8%A7%D8%BA-%D9%88%D8%A7%D9%84%D8%AD%D8%A8%D9%84-%D8%A7%D9%84%D8%B4%D9%88%D9%83%D9%8A-%D9%88%D8%A7%D9%84%D8%A3%D8%B9%D8%B5%D8%A7%D8%A8/%D8%A3%D8%B9%D8%B1%D8%A7%D8%B6%D9%8F-%D8%A7%D8%B6%D8%B7%D8%B1%D8%A7%D8%A8%D8%A7%D8%AA-%D8%A7%D9%84%D8%AF%D9%91%D9%90%D9%85%D8%A7%D8%BA-%D9%88%D8%A7%D9%84%D8%AD%D8%A8%D9%84-%D8%A7%D9%84%D8%B4%D9%88%D9%83%D9%8A-%D9%88%D8%A7%D9%84%D8%A3%D8%B9%D8%B5%D8%A7%D8%A8/%D8%A7%D9%84%D8%B6%D9%91%D9%8F%D8%B9%D9%81
https://www.msdmanuals.com/ar/home/%D8%A7%D8%B6%D8%B7%D8%B1%D8%A7%D8%A8%D8%A7%D8%AA-%D8%A7%D9%84%D8%AF%D9%85%D8%A7%D8%BA-%D9%88%D8%A7%D9%84%D8%AD%D8%A8%D9%84-%D8%A7%D9%84%D8%B4%D9%88%D9%83%D9%8A-%D9%88%D8%A7%D9%84%D8%A3%D8%B9%D8%B5%D8%A7%D8%A8/%D8%A3%D8%B9%D8%B1%D8%A7%D8%B6%D9%8F-%D8%A7%D8%B6%D8%B7%D8%B1%D8%A7%D8%A8%D8%A7%D8%AA-%D8%A7%D9%84%D8%AF%D9%91%D9%90%D9%85%D8%A7%D8%BA-%D9%88%D8%A7%D9%84%D8%AD%D8%A8%D9%84-%D8%A7%D9%84%D8%B4%D9%88%D9%83%D9%8A-%D9%88%D8%A7%D9%84%D8%A3%D8%B9%D8%B5%D8%A7%D8%A8/%D8%A7%D9%84%D8%B6%D9%91%D9%8F%D8%B9%D9%81
https://www.msdmanuals.com/ar/home/%D8%A7%D8%B6%D8%B7%D8%B1%D8%A7%D8%A8%D8%A7%D8%AA-%D8%A7%D9%84%D8%AF%D9%85%D8%A7%D8%BA-%D9%88%D8%A7%D9%84%D8%AD%D8%A8%D9%84-%D8%A7%D9%84%D8%B4%D9%88%D9%83%D9%8A-%D9%88%D8%A7%D9%84%D8%A3%D8%B9%D8%B5%D8%A7%D8%A8/%D8%A3%D8%B9%D8%B1%D8%A7%D8%B6%D9%8F-%D8%A7%D8%B6%D8%B7%D8%B1%D8%A7%D8%A8%D8%A7%D8%AA-%D8%A7%D9%84%D8%AF%D9%91%D9%90%D9%85%D8%A7%D8%BA-%D9%88%D8%A7%D9%84%D8%AD%D8%A8%D9%84-%D8%A7%D9%84%D8%B4%D9%88%D9%83%D9%8A-%D9%88%D8%A7%D9%84%D8%A3%D8%B9%D8%B5%D8%A7%D8%A8/%D8%A7%D9%84%D8%B6%D9%91%D9%8F%D8%B9%D9%81
https://www.msdmanuals.com/ar/home/%D8%A7%D8%B6%D8%B7%D8%B1%D8%A7%D8%A8%D8%A7%D8%AA-%D8%A7%D9%84%D8%AF%D9%85%D8%A7%D8%BA-%D9%88%D8%A7%D9%84%D8%AD%D8%A8%D9%84-%D8%A7%D9%84%D8%B4%D9%88%D9%83%D9%8A-%D9%88%D8%A7%D9%84%D8%A3%D8%B9%D8%B5%D8%A7%D8%A8/%D8%A3%D8%B9%D8%B1%D8%A7%D8%B6%D9%8F-%D8%A7%D8%B6%D8%B7%D8%B1%D8%A7%D8%A8%D8%A7%D8%AA-%D8%A7%D9%84%D8%AF%D9%91%D9%90%D9%85%D8%A7%D8%BA-%D9%88%D8%A7%D9%84%D8%AD%D8%A8%D9%84-%D8%A7%D9%84%D8%B4%D9%88%D9%83%D9%8A-%D9%88%D8%A7%D9%84%D8%A3%D8%B9%D8%B5%D8%A7%D8%A8/%D8%A7%D9%84%D8%B6%D9%91%D9%8F%D8%B9%D9%81
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ٌُوعًا  ًّ العَضُدِيّ الحَثَل )ٌُعدُّ حَثل دوشٌن ثانً أنواع الحَثل شُ ًّ الكَتِفِ ًّ الوَجهِ ةً من أنواع الحَثَل العضلً( هو الأكثر شٌوعًا العَضَلِ  .والشَّكل الأكثرُ شِدَّ

 خلبل مرحلة الطفولة المبكرةوٌبدأ. 

 ٌُسبِبُ أعراضًا أقلّ لاحقًا خلبل فترة المراهقةٌبدأ الحَثَل العضلً من نمط بٌكر، رؼم ارتباطه الوثٌق بالحَثَل العضلً من نمط دوشن، بٌنما ةً ، و  شِدَّ

.كور دائمًا تقرٌبًا  .تحدث حالاتُ الحَثل هذه عند الذُّ

 الحَثل العضلً من نمط دوشن والحثل العضلً من نمط بٌكر معًا حوالى حالة واحدة من أصل خمسة آلاؾ إلى حالة واحدة من أصل ستة آلاؾ ٌُصٌب

 .ولادةحالة 

 

 ًدوشٌنالأشخاص من الحَثل العضلً من نمط معظمُ ٌعان 

.  َّبُ الحَثل العضلً من نمط بٌكر، إلاَّ أن ٌُسبِّ ٌُسبب الحَثل العضلً من نمط دوشن عن العٌب الجٌنً الذي  ٌُصٌبان كِلبٌختلؾ العٌبُ الجٌنً الذي   العٌبٌن 

 .الحثل نفس الجٌن، وتسمى جٌنة

 ا ومحمولًا على الصبؽًٌكون ًٌ لذلك، فعلى الرؼم من أنَّ أنثى ٌمكن أن تحملَ الجٌن المَعٌب، إلاَّ أنَّها لن تُصاب .X الجٌن بالنسبة إلى كلتا الحالتٌن مُتنحِّ

بؽً بؽً X بالمرض لأنَّ الجٌن الطبٌعً المحمول على الصِّ ض عن الجٌن المًعٌب الموجود على الصِّ أنَّ أيَّ ذكرٍ ٌرث الجٌن المَعٌب  إلاَّ .الآخر X ٌُعوِّ

 .الذكورواحد عند  X فسوؾ ٌكون مصابًا بهذا المرض لوجود صبؽً

 
 ًالدٌستروفٌنٌفتقر الأولاد المُصابون بالحَثل العضلً من نمط دوشن بشكلٍ كاملٍ تقرٌبًا إلى البروتٌن العضل dystrophin روري للمحافظة على ، الضَّ

ةبُنٌة الخلبٌا  ٌَّ ٌُّر بنٌة البروتٌن، فإنَّ الدٌستروفٌنٌنتج الأولاد المُصابون بالحَثل العضلً من نمط بٌكر  بٌنما.العضل لا ٌقوم  الدٌستروفٌن؛ ولكن وبسبب تؽ
 .المُنتَجة ؼٌر كافٌة الدستروفٌنبعمله بشكلٍ صحٌح، أو تكون كمٌة 

 

https://www.msdmanuals.com/ar/home/%D9%82%D8%B6%D8%A7%D9%8A%D8%A7-%D8%B5%D8%AD%D9%91%D9%8E%D8%A9-%D8%A7%D9%84%D8%A3%D8%B7%D9%81%D8%A7%D9%84/%D8%AD%D8%A7%D9%84%D8%A7%D8%AA%D9%8F-%D8%A7%D9%84%D8%AD%D9%8E%D8%AB%D9%8E%D9%84-%D8%A7%D9%84%D8%B6%D9%91%D9%8F%D9%85%D9%88%D8%B1-%D8%A7%D9%84%D8%B9%D8%B6%D9%84%D9%8A-%D9%88%D8%A7%D9%84%D8%A7%D8%B6%D8%B7%D8%B1%D8%A7%D8%A8%D8%A7%D8%AA-%D8%A7%D9%84%D9%85%D9%8F%D8%B1%D8%AA%D8%A8%D8%B7%D8%A9-%D8%A8%D9%87/%D8%A7%D9%84%D8%AD%D8%AB%D9%84-%D8%A7%D9%84%D8%B9%D8%B6%D9%84%D9%8A-%D8%A7%D9%84%D9%88%D8%AC%D9%87%D9%8A-%D8%A7%D9%84%D9%83%D8%AA%D9%81%D9%8A-%D8%A7%D9%84%D8%B9%D8%B6%D8%AF%D9%8A
https://www.msdmanuals.com/ar/home/%D9%82%D8%B6%D8%A7%D9%8A%D8%A7-%D8%B5%D8%AD%D9%91%D9%8E%D8%A9-%D8%A7%D9%84%D8%A3%D8%B7%D9%81%D8%A7%D9%84/%D8%AD%D8%A7%D9%84%D8%A7%D8%AA%D9%8F-%D8%A7%D9%84%D8%AD%D9%8E%D8%AB%D9%8E%D9%84-%D8%A7%D9%84%D8%B6%D9%91%D9%8F%D9%85%D9%88%D8%B1-%D8%A7%D9%84%D8%B9%D8%B6%D9%84%D9%8A-%D9%88%D8%A7%D9%84%D8%A7%D8%B6%D8%B7%D8%B1%D8%A7%D8%A8%D8%A7%D8%AA-%D8%A7%D9%84%D9%85%D9%8F%D8%B1%D8%AA%D8%A8%D8%B7%D8%A9-%D8%A8%D9%87/%D8%A7%D9%84%D8%AD%D8%AB%D9%84-%D8%A7%D9%84%D8%B9%D8%B6%D9%84%D9%8A-%D8%A7%D9%84%D9%88%D8%AC%D9%87%D9%8A-%D8%A7%D9%84%D9%83%D8%AA%D9%81%D9%8A-%D8%A7%D9%84%D8%B9%D8%B6%D8%AF%D9%8A
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ًالحدوث شائعة ؼٌر نادرة أمراض وه. 

 كر عند المرض ٌتظاهر بؽً نسخة على مصابة مورثة ٌحمل الَّذي الذَّ  على واحدة مصابة مورثة تحمل الَّتً الأنثى عند وكذلك الوحٌدة X الصِّ

بؽً نسختً إحدى    X الصِّ

ٌَّة الوراثة نمط ٌشابه وهو كور ٌصٌب حٌث القاهرة الجسم كور إصابة احتمال وٌكون ،والإناث الذُّ  ولكن مصابة الأم تكون عندما %50 والإناث الذُّ
ٌُصاب حٌن فً سٌصبن الإناث فجمٌع مصابًا الأب كان إذا كور من أي لا  .الذُّ

   معدومة لابنه الأب من المباشر انتقاله وإمكانٌة مرتفعة الإناث بٌن المرض نسبة أنَّ  الوراثة من النَّمط هذا تحمل الَّتً العائلبت عند نرى لذلك. 

ة الأمراض4. ٌَّ بؽً المرتبطة القاهرة الوراث    :X: dominant hereditary  diseases linked to the X chromosome بالصِّ

ائعة عنه  :ومن الأمثلة الشَّ

ٌصٌب كلب الجنسٌن ولكن ؼالبًا ما تكون التَّظاهرات حٌث    D vitamin D resistant ricketsالخرع المعند على الفٌتامٌن-

 ٌَّ ة عند الإناث’ ةالهٌكل  .أقل حدَّ

باغ-  (  تشوهات الاسنان والعٌنٌن –تساقط الشعر –تشوهات الجلد ).Incontinenta Pigmentosa: سلس الصِّ
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 ووظٌفة كروموسوم هٌكل: Y Structure and function of Y chromosome: 
 كروموسومY  صؽٌر نسبٌاً مقارنة بنظٌره كروموسومX.  ٌحتوي على مجموعة فرٌدة من الجٌنات المسإولة عن السمات والخصائص

والذي ٌإدي إلى تطور الهٌاكل ، (التً تحدد الجنس Yالمنطقة  SRY) جٌن هو  Yأحد الجٌنات الأكثر أهمٌة فً كروموسوم . الخاصة بالذكور

 الجٌنات المشاركة فً إنتاج الحٌوانات المنوٌة والخصوبة Yبالإضافة إلى ذلك، ٌحمل كروموسوم  .التناسلٌة الذكرٌة أثناء التطور الجنٌنً

على سبٌل المثال، . أن تعطل الأداء الطبٌعً لهذه الجٌنات، مما ٌإدي إلى تطور اضطرابات معٌنة Yٌمكن للطفرات فً الجٌنات المرتبطة بـ 

أن تسبب متلبزمة سوٌر، وهً حالة ٌقوم فٌها الأفراد الذٌن لدٌهم  ،Yالموجود على كروموسوم  ،SRYٌمكن للطفرات فً جٌن 

 .بتطوٌر هٌاكل تناسلٌة أنثوٌة XYكروموسومات 

كور ولاٌنقله إلى أي من بناته لذلك ٌشبَّه هذا النَّمط من احٌث 1. كر المصاب المرض إلى جمٌع أبنائه الذُّ كور حصرًا وٌنقل الذَّ اثة بنمط انتقال لورتصٌب الذُّ

 .اسم العائلة بٌن الأجٌال

بؽً 5. ة المرتبطة بالصِّ ٌَّ    :Y: Genetic diseases linked to the Y chromosomeالأمراض الوراث
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\ بـ الصبؽً  المرتبطة الاضطرابات:Y linked disorders:-Y 
 الاضطرابات المرتبطة بـY  هً حالات وراثٌة ٌتم تورٌثها حصرٌاً من خلبل كروموسومY.  وبما أن الذكور ٌمتلكون كروموسومY، 

 .  فإنهم أكثر عرضة لهذه الاضطرابات

 الأمثلة على الاضطراب المرتبط بـ أحدY هو،: 
   عقم الكروموسومchromosome infertility  YY  ٌحدث بسبب ؼٌاب أو طفرة الجٌنات المشاركة فً إنتاج الحٌوانات والذي

 .  المنوٌة
 اضطراب آخر مرتبط بـ هناكY  الحذؾ الدقٌق للكروموسوم  ،وهومعروؾY Microdeletion of the Y chromosome  حٌث

ٌمكن أن ٌكون لهذه الاضطرابات آثار كبٌرة على الصحة الإنجابٌة للذكور . مفقودة Yتكون أجزاء صؽٌرة من الكروموسوم 

 .وخصوبتهم
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 بالصبؽً المرتبطة الثعلبةY  linked alopecia-Y 
فً حٌن أنه ٌمكن أن ٌحدث . الأفراد فً جمٌع أنحاء العالم، المعروؾ أٌضاً باسم الثعلبة، هو حالة شائعة تإثر على ملبٌٌن الصلع

 فً كل من الرجال والنساء، 
 أحد هذه الأنواع هو الثعلبة المرتبطة بـ . أنواع معٌنة من الصلع ترتبط بشكل خاص بالعوامل الوراثٌةهناكY،  والتً تسببها جٌنة

 Yموجودة على الكروموسوم 
 الناحٌة الوراثٌة، الثعلبة المرتبطة بـ منY وذلك لأن الكروموسوم . هً حالة موروثة حصرٌاً من الأبY،  الذي ٌنتقل من الأب إلى

ونتٌجة لذلك، فإن الرجال الذٌن لدٌهم تارٌخ عائلً من الصلع هم أكثر عرضة . الابن، ٌحمل الجٌن المسإول عن التسبب فً الصلع
 .بؤنفسهم Yللئصابة بالثعلبة المرتبطة بالصبؽً 

https://fastercapital.com/arabpreneur/كسر-الحواجز--كيف-تعمل-ريادة-الأعمال-DeFi-على-تمكين-الأفراد-في-جميع-أنحاء-العالم.html
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 المرتبطة بـ الاضطراباتY  العقلٌةوالصحةhealth linked disorders and mental -Y  

الهشة عن طفرة فً جٌن  Xتنجم متلبزمة  .Fragile Xوالذي تم ربطه بالصحة العقلٌة هو متلبزمة  Yالأمثلة على الاضطراب المرتبط بـ أحد 

1 FMR الموجود على الكروموسومX، على الرؼم من أن الطفرة تقع على الكروموسوم . والتً ٌمكن أن تنتقل من الأب الحامل إلى ابنهX،  إلا أن

تسلط هذه . الهشة Xٌمكن أن ٌإثر على شدة الأعراض لدى الذكور المصابٌن بمتلبزمة  Yالأبحاث الحدٌثة تشٌر إلى أن وجود الكروموسوم 

 .والصحة العقلٌة Yالنتٌجة الضوء على التفاعل المعقد بٌن الاضطرابات المرتبطة بـ 

تتمٌز هذه المتلبزمة بفقد المادة الوراثٌة  .Yوهو متلبزمة الحذؾ الدقٌق للكروموسوم  آثار على الصحة العقلٌةوله  Yاضطراب آخر مرتبط بـ هناك 

أظهرت الدراسات أن الأفراد المصابٌن بمتلبزمة الحذؾ . وٌمكن أن تإدي إلى تشوهات جسدٌة وتنموٌة مختلفة Yالموجودة على كروموسوم 

 ADHD) )النشاط  اضطراب نقص الانتباه وفرطقد ٌكونون أكثر عرضة للئصابة باضطرابات الصحة العقلٌة، مثل  Yالدقٌق للكروموسوم 
Attention deficit hyperactivity disorder (ADHD).  طٌؾ التوحدواضطراب (ASD) And autism spectrum disorder  فهم إن

 .الأسس الجٌنٌة لهذه الاضطرابات ٌمكن أن ٌساعد فً توجٌه أسالٌب العلبج الشخصٌة

https://fastercapital.com/arabpreneur/التأثير-النفسي--استكشاف-آثار-الصحة-العقلية-للسلطة-الفلسطينية.html
https://fastercapital.com/arabpreneur/خدمات-التوعية-باضطراب-فرط-الحركة-ونقص-الانتباه--كيفية-تشخيص-اضطراب-نقص-الانتباه-وفرط-النشاط-وعلاجه.html
https://fastercapital.com/arabpreneur/اللعب-بالتوحد-والترفيه-التعليمي--العمر--التعلم-من-خلال-اللعب--اللعب-واضطراب-طيف-التوحد.html
https://fastercapital.com/arabpreneur/اللعب-بالتوحد-والترفيه-التعليمي--العمر--التعلم-من-خلال-اللعب--اللعب-واضطراب-طيف-التوحد.html
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 والتشخٌص الجٌنًالاختبارات ::Genetic tests and diagnosis   
 ٌلعب الاختبار الجٌنً دوراً حاسماً فً تشخٌص الاضطرابات المرتبطة بـY.  للفرد، ٌمكن للعلماء تحدٌد  تحلٌل الحمض النوويمن خلبل

 :مثلتُستخدم تقنٌات مختلفة، . والتً قد تكون مإشرا على وجود اضطراب وراثً Yطفرات أو تشوهات معٌنة فً كروموسوم 

   تفاعل البلمرة المتسلسل(PCR ) 

 الفلوري فً الموقع والتهجٌن(FISH)،  للكشؾ عن تشوهات الكروموسومY بدقة. 

 
   لا ٌساعد الاختبار الجٌنً فً تشخٌص الاضطرابات المرتبطة بـY  للبستشارات الوراثٌة وتنظٌم  ٌوفر أٌضاً معلومات قٌمةفحسب، بل

 .الأسرة

 فهم نمط وراثة الاضطرابات المرتبطة بـ ٌعدY توضح النقاط التالٌة الجوانب الرئٌسٌة . أمراً بالػ الأهمٌة للتشخٌص والاستشارة الوراثٌة

 :Yللمٌراث المرتبط بـ 
 .Yولا ترث البنات هذه الاضطرابات لأنهن لا ٌمتلكن كروموسوم . حصرٌاً من الآباء إلى أبنائهم Yتنتقل الاضطرابات المرتبطة بـ . أ

سوؾ ٌنقلون الحالة إلى جمٌع أبنائهم، الذٌن سٌصبحون أٌضاً حاملٌن أو تظهر  Yالرجال الذٌن ٌعانون من اضطرابات مرتبطة بـ . ب

 .علٌهم أعراض الاضطراب، اعتماداً على الطفرة المحددة
  .Yعند الإناث ٌحمٌهن من وراثة الاضطرابات المرتبطة بـ  Yإن ؼٌاب كروموسوم . ج

طرابات المرتبطة بالصبؽً   ضنمط وراثة الاdisordersYlinked -Pattern of inheritance of Y 

https://fastercapital.com/arabpreneur/تحليل-الحمض-النووي-الشرعي--تحليل-الحمض-النووي-الشرعي--تغيير-قواعد-اللعبة-في-مجال-إنفاذ-القانون-وريادة-الأعمال.html
https://fastercapital.com/arabpreneur/كتب-الولاء-الإلكترونية--كيفية-إنشاء-كتاب-إلكتروني-يوفر-معلومات-قيمة-ومتعمقة-حول-موضوع-برنامج-الولاء-الخاص-بك.html
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ًالعلبج الجٌن ::Gene therapy   

ٌتضمن هذا النهج المبتكر إدخال جٌنات سلٌمة فً الخلبٌا لتحل محل  .Yبـ  لعلبج الاضطرابات المرتبطةٌحمل العلبج الجٌنً وعداً كبٌراً 

ٌستكشؾ الباحثون طرقاً مختلفة لتقدٌم . الجٌنات المعٌبة أو إصلبحها، مما ٌإدي بشكل فعال إلى معالجة السبب الجذري للبضطراب

 .    9كاس-بما فً ذلك النواقل الفٌروسٌة وتقنٌة كرٌسبرالعلبج الجٌنً، 
لتصحٌح طفرة  9Cas-criSPR سبٌل المثال، أظهرت دراسة رائدة نشرت فً مجلة علمٌة مشهورة الاستخدام الناجح لـ على 

وقد مهد هذا الإنجاز الطرٌق لمزٌد من البحث والتطبٌق . فً الفئران، مما أدى إلى استعادة وظٌفة الجٌنات الطبٌعٌة Yالكروموسوم 

 .المستقبلً المحتمل على المرضى من البشر

https://fastercapital.com/arabpreneur/تنويع-دم-الحبل-السري--تنويع-دم-الحبل-السري--نهج-جديد-لعلاج-الاضطرابات-المرتبطة-بالدم.html
https://fastercapital.com/arabpreneur/تطبيقات-CRISPR-Cas9--CRISPR-Cas9--إحداث-تغيير-جذري-في-الصناعات-وتعزيز-الابتكار-في-الشركات-الناشئة.html
https://fastercapital.com/arabpreneur/تطبيقات-CRISPR-Cas9--CRISPR-Cas9--إحداث-تغيير-جذري-في-الصناعات-وتعزيز-الابتكار-في-الشركات-الناشئة.html
https://fastercapital.com/arabpreneur/تطبيقات-CRISPR-Cas9--CRISPR-Cas9--إحداث-تغيير-جذري-في-الصناعات-وتعزيز-الابتكار-في-الشركات-الناشئة.html
https://fastercapital.com/arabpreneur/تطبيقات-CRISPR-Cas9--CRISPR-Cas9--إحداث-تغيير-جذري-في-الصناعات-وتعزيز-الابتكار-في-الشركات-الناشئة.html
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 ة تكون ٌَّ  .الخلٌة ولٌس على حساب النواة هٌولىفً  المتقدراتالموجودة ضمن ( DNA)المورثة المصابة على حساب المادة الوراث

    دون هٌولاها فإنَّ هذا النمط من ومن نواة النطفة الأبوٌة فقط ( والهٌولىبقسمٌها النواة )ولما كانت البٌضة الملقحة لكل جنٌن تتشكل من بٌضة الأم

ا ًٌّ كور والإناث سو  .الوراثة ٌنتقل عن طرٌق الأم المصابة فقط لٌصٌب الذُّ

   ومثال علٌها نمط خاص من العمى الوراثً المسمى :police atrophy Leber's. 

 ٌصٌب بالدرجة الاولى الذكور البالؽٌن الشباب  –ٌسبب تنكس عصبونات الشبكٌة و محاورها مما ٌإدي الى فقدان حاد أو تحت حاد للرإٌة المركزٌة 

 ًٌنتقل عن طرٌق الام حصرا 

 لا ٌمكن للرجال نقل المرض الى ذرٌتهم. 

  ...: :Diseases of mitochondrial inheritance :الأمراض ذات الوراثة المٌتوكوندرٌة6.
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ة ٌمكن  ٌَّ ة لبعض الأمراض الوراث ٌَّ بك باؼًمثل اعتلبل الشَّ  أن تتبع أكثر من نمط وراثة بٌن الأجٌال   retinopathy  Pigmentaryالصِّ
 ٌَّة مقهورة فٌمكن ة قاهرة أو جسم ٌَّ  أن تنتقل بوراثة جسم
 ٌَّة ودراسة شجرة العائلة الدور الهام فً تحدٌد نمط الوراثةأو  .مرتبطة بالجنس وٌكون للبستجواب وأخذ القصة العائل
مم الحسً      ع المورثً والَّذي ؼالبًا ما ٌورث بوراثة    deafnessCongenital sensory الخلقًفمثلًب الصَّ نوُّ ة ذات التَّ ٌَّ الَّذي ٌعد من أكثر الأمراض الوراث

ٌَّة مقهورة  .جسم
بة له بٌن عائلة وأخرى بحٌث قد ٌتزاوج فردان كلبهما أصم أي كل منهما ٌحمل نسختٌن للمورثة المصابة ولكن تكون     جمٌع تختلؾ المورثة المسبِّ

ا ٌجزذرارٌهما سلٌمة وذلك لأنَّ مورثة الأب تختلؾ  ًٌّ رٌري ولذا ئ عند الأبناء نسختٌن لنفس تجتمع  لاعن مورثة الأم رؼم تسببهما فً نفس المرض السَّ
 .بالمرضٌصابون  فلبالمورثة 

ٌَّة 7. ٌَّة الوراث عدد  :Heterogeneityالتَّ
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قإنَّ  كري وأمراض القلب والأوعٌة والشَّ رطان العائلً والسُّ ائعة من أكثر الأمراض ارتفاعًا وانتشارًا فً المجتمع مثل السَّ  .والصرع والفصام ٌقةالأمراض الشَّ
ٌَّة     دًا أو نمط وراثة مندل ا محدَّ ًٌّ ما ٌؽلب علٌها الاستعداد الوراثً والعائلًوهً لاتتبع نمطًا وراث ٌَّةوٌتداخل العامل الوراثً مع العوامل ، وإنَّ فوق ) البٌئ

 .فً إظهار المرض وقد ٌطؽى أحدهما على الآخر ( Epigeneticالجٌنٌة 
ة     ٌَّ ائعة مكانًا متوسطًا من حٌث الآل ٌَّةوبذلك تحتل الأمراض الشَّ  :الوراث

  ٌَّة، وٌكون العامل البٌئً فٌها عدٌم التؤثٌر بٌنما ٌكون العام ٌَّة وحٌدة المورثة التً تتبع نمط الوراثة المندل بب ل ابٌن الأمراض الوراث لوراثً هو السَّ

 الوحٌد والمباشر 
ٌَّة بحتةلعامل الا ٌإدي الَّتً ( فوق الجٌنٌة )ذات الطابع البٌئً   وبٌن الأمراض  .الوراثً فٌها دورًا وتكون نتٌجة لعوامل بٌئ

ائعة      :تكون الوقاٌة من الإصابة بالأمراض الشَّ

 ٌطرة ة والمواد المسرطنةالسَّ ٌَّ ة النَّفس دَّ ٌَّة كالنِّظام الؽذائً وعوامل الكرب والشِّ  .على العوامل البٌئ
  ٌَّة ؤثُّر بهذه العوامل البٌئ ا والأكثر استعدادًا من ؼٌرهم للتَّ ًٌّ  .بالإضافة إلى أهمٌة كشؾ وتحدٌد الأشخاص المإهبٌن وراث

دة 3. ة ذات العوامل المتعدِّ ٌَّ ائعة)الأمراض الوراث   :Genetic diseases with multiple factors (common diseases) (:الأمراض الشَّ



DR.W.Alhalkie  

 ًر لدٌه خلبل المراحل المبكرة من طفولته، وه  تلك العٌوب الَّتً ٌولد الفرد بها أو تتطوَّ

 وتإدي ٌَّ ة والعقل ٌَّ فولة ورفع نسبة الإعاقة الجسد ة دورًا كبٌرًا فً رفع نسبة الوفٌات حول الولادة وفً مرحلة الطُّ ٌَّ هات الخلق ند الأطفال ة عالتَّشوُّ
 .والبالؽٌن

     ة أعضاء وأجهزة دًا ٌصٌب عدَّ ه مفردًا ٌصٌب عضوًا أو جهازًا واحدًا أو ٌكون متعدِّ  .syndromeوٌسمى عندها متلبزمة قد ٌكون التَّشوُّ
     ًبب مجهولًا ف هات الخلقٌة عمومًا % 50ٌبقى السَّ ٌَّة من حالات التَّشوُّ ٌَّة أثناء الحمل، )وتإدي العوامل البٌئ مثل مرض الأم الحامل، الإصابة الإنتان

ٌَّة ٌَّة والأدوٌة، التَّعرض للعوامل المشوهة والمإثرات الفٌزٌائ إذا ما من مجموع الحالات % 10-5دورًا ضئٌلًب فً تسببها ٌتراوح بٌن ( المواد الكٌمٌائ
ٌَّة الَّتً تكون مسإولة عن   .من حالات التشوه الخلقً% 40-30قورنت بالعوامل الوراث

    ٌَّة عن % 7.5تكون الوراثة وحٌدة المورثة مسإولة عن بؽ ور الأكبر %6من الحالات والاضطرابات الصِّ دة العوامل الدَّ ، فً حٌن تإدي الوراثة متعدِّ
 .من الحالات% 30-20وتكون مسإولة عن 

     

ة: ثالثًا ٌَّ هات الخلق  Congenital malformations:التَّشوُّ
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ة الَّتً تسببها الوراثة وحٌدة المورثة ٌَّ هات الخلق  The most common congenital malformations :وفٌما ٌلً نورد جدولًا ٌبٌن أشٌع التَّشوُّ

caused by single inheritance: 

 

 

ه  نمط الوراثة اسم التَّشوُّ

 مفرد تشوه1.

 :The central nervous system :المركزي العصبً الجهاز

 Xمقهور مرتبط بالصبؽً  Hydrocephalus الدماغ استسقاء-

 جسمً قاهر mega brain (الضخم) العرطل الدماغ-

 Small skull الجمجمة محٌط صؽر-

circumference 

 مقهور/ جسمً قاهر

 :Eye :العٌن

 جسمً قاهر  Absence of iris القزحٌة ؼٌاب-

 مقهور/جسمً قاهر My birth prevailed  ولادي  ساد-

 مقهور/جسمً قاهر  small eye العٌن صؽر-

   :the parties :الأطراؾ

 جسمً قاهر  short fingers الأصابع قصر-

 جسمً قاهر absence of fingers الأصابع ؼٌاب-

 جسمً قاهر  polydactyly الأصابع تعدد-

 :Urinary tract :الجهاز البولً

 جسمً مقهور (طفلً نمط) الكٌسات عدٌدة كلٌة-

 (:متلبزمات)تشوهات متعددة 2.

 جسمً قاهر Apert متلبزمة-

 جسمً قاهر Crouson متلبزمة-

 جسمً قاهر EEC متلبزمة-

 جسمً مقهور Roberts متلبزمة-

 كاذب 13 الصبؽً تثلث  متلبزمة-

Syndrome of pseudo-trisomy 13 
 

 جسمً مقهور
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أنزٌم وعوز الخضاب أي الهٌموؼلوبٌن اضطرابات تعد G6PD ٌَّة الأمراض أكثر من الكٌسً اللٌفً والداء  البحر حوض منطقة فً شٌوعًا الوراث
 Hemoglobin disorders, G6PD enzyme deficiency, and cystic (الوراثٌة الأمراض مجموع من %50 حوالً) الأوسط والشرق المتوسط

fibrosis are among the most common genetic diseases in the Mediterranean basin and the Middle East (about 50% 
of all genetic diseases). 

 ًٌَّة مشكلة تشكل وه  الخدمات جهود وتستنزؾ المشفى فً المتكرر القبول تستدعً مزمنة وعقابٌل اختلبطات من ٌرافقها لما وكبرى عامة صح
ة ٌَّ  .ومٌزانٌتها الصح

   ٌَّة الجهود معظم توجهت لذلك ح  الحملة كشؾ عن مسإولة وطنٌة صحٌة خطة بوضع الأمراض هذه على للقضاء المتوسط الحوض دول فً الصِّ
 .مصابة جدٌدة ولادات من للوقاٌة بٌنهم الزواج عملٌات وتنظٌم وتحدٌدهم

ة الأمراض أشٌع ومن ٌَّ  :نذكر المنطقة فً الوراث

   anemia cell Sickle. .المنجلً الدم فقر-أ

 بالتفصٌل شرحهما ٌتم سوؾ ولأهمٌتهما beta and (alpha thalassemia B and A Types(. .(وبٌتا ألفا) B و a   بنوعٌها التلبسٌمٌا -ب

 .لاحقًا

   PD6G: :deficiency coenzyme PD6G أنزٌم عوز -ج

   ؼم على  ارتفاع بسبب وذلك المنطقة فً المصابٌن مجموع من %10 إلى تصل به الإناث إصابة نسبة أنَّ  إلاَّ  بالجنس مرتبطًا المرض كون من الرَّ

ع نسبة  إناث ولادة وبالتالً  مصاب أب من حاملة أم تزاوج فرص من ٌزٌد الَّذي الأقرباء تزاوج نسبة وارتفاع عمومًا السكان بٌن المورثة توزُّ
 .اللواقح متماثلبت

ة الأمراض :رابعًا ٌَّ ائعة الوراث  Common genetic diseases in the region :المنطقة فً الشَّ

  ٌَّة عند رٌر بؽً % 10وتظهر الأعراض السَّ  .لدٌهن Xمن الإناث الحاملبت للمرض بسبب ظاهرة التثبٌط ؼٌر المتعادل للصِّ
   ا فً كشؾ الحملة الإناث والمصابٌن وتجنب الأضرار والاختلبطات باتباع النِّظام الؽذائً وتجنب ا بة وٌإدي المسح عند الولادة دورًا هامًّ لمواد المسبِّ

 .لنوب الانحلبل
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   Congenital hypothyroidism: :قصور الدرق الخلقً -ه
    ا ًٌّ ٌَّة، وتبلػ نسبة الإصابة به عالم ة والعقل ٌَّ  3600من كل  1وهو من أهم الأمراض الوراثٌة التً ٌساعد كشفها المبكر على تجنب الإعاقة الجسد

 .مولود 3000 – 1433من كل  1مولود وفً المنطقة ترتفع لتصل إلى  5000 –

   :Fibrocystic disease :الداء اللٌفً الكٌسً -د
    ولادة 2000من كل  1تدل الدراسات على أنَّ نسبة توزعه فً المنطقة تماثل تلك فً دول أوروبا أي بمعدل. 

   Phenylketonuria: :بٌلة الفنٌل كٌتون -و
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ضاعة و% 30حوالً إنَّ  ٌَّة ٌموتون خلبل مرحلة الرِّ ة ٌعانون % 30من الأطفال المولودٌن بتشوهات خلقٌة أو أمراض وراث ٌَّ من المصابٌن بالأمراض الوراث

راسات أنَّ أكثر من من إعاقة مزمنة،   .منهم ٌمكن علبجهم بنجاح% 40وتظهر الدِّ

ة كالقدم     ٌَّ هات الخلق فولة هً الحل الأمثل لعلبج بعض التَّشوُّ وحاء، والخصى الهاجرة، وخلع الورك، والفتق  القفداءإنَّ الجراحة بمرحلة الطُّ ، فً الإربًالرَّ

هات الجهاز العصبً المركزي   حٌن ٌستعصً بعضها على الجراحة أو تكون الجراحة له ؼٌر مجدٌة كبعض تشوُّ

ماغ الأملس) هات الجهاز الهضمً ( الدِّ هات القلب المعقَّدة( ؼٌاب الأمعاء)وتشوُّ  .وتشوُّ

واج وحتَّى الإنجاب و    فل لدخول المدرسة والعمل والزَّ ل الطِّ ا ٌإهِّ ة ٌكون قابلًب للعلبج ممَّ ٌَّ  تشكٌل أسرة ورؼم أنَّ قسمًا من الأمراض الوراث

 ٌََّّة مدى إلا  الحٌاةأنَّ ذلك ٌتطلَّب رعاٌة صح

   ة ٌَّ ح ل عبئًا ٌثقل كاهل الأبوٌن والمصاب والجهات الصِّ ا كبٌرًا ٌشكِّ ًٌّ ٌَّة وبٌلة الفنٌل ألانٌن والداء )ودعمًا ماد كما هو الحال فً علبج أمراض الدم الوراث

 (.اللٌفً الكٌسً

حملة لذلك تبقى الوقاٌة من تسجٌل إصابات جدٌدة هً الحل الأمثل على المدى البعٌد والمستوى الوطنً، وفً حال ؼٌاب برنامج مسح وطنً ٌكشؾ ال   

واج الصحٌحة فإنَّ عدد المصابٌن ٌس بالازدٌاد  تمروالمصابٌن وٌشخصهم بالوقت المناسب للعلبج وٌحد من ولادات جدٌدة مصابة وٌقدم الاستشارة قبل الزَّ

ا نازفًا ٌستهلك الإمكانات وٌإدي مع تعاقب الأجٌال إلى تراجع ا ًٌّ ل جرحًا صح ا ٌشكِّ ا لمسوترتفع معه تكالٌؾ العلبج وأعداد المعاقٌن ممَّ ًٌّ حً العام جسد توى الصِّ

ا ًٌّ  .وعقل

ٌَّة وإمكانٌة علبجها: خامسًا  :Prevention of genetic diseases and the possibility of treatment :الوقاٌة من الأمراض الوراث
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 ٌَّة بحتة، وتصل ٌعد ٌَّة وأعراؾ تقلٌد ٌَّة واقتصاد ة زواج نسبزواج الأقرباء شائعًا ومرؼوبًا به فً معظم مناطق الشَّرق الأوسط وذلك لأسباب اجتماع
ٌجات فً حٌن % 50إلى الأقرباء فً بعض المناطق من دول المنطقة  ى   لامن مجموع الزِّ  .فً دول أوروبا وشمال أمرٌكا% 1تتعدَّ

   واج بٌن الأقر ٌَّة هو الزَّ ٌَّة، ومن النَّاحٌة العلم واج بٌن الأفراد الَّذٌن تربطهم قرابة دمو ه الزَّ ؾ زواج الأقرباء بؤنَّ الثة وٌعرَّ أبناء )باء حتَّى الدرجة الثَّ
ة، الخال/ العم  .و هنا ٌتشارك الفردان المقترٌنان بالجد  (.الخالة/ العمَّ

    واج بٌن الأفراد لا ٌعد زواج أقرباء لأنَّ هذه القرابة الثة فإنَّ الزَّ ا  تإدي  لاوحٌن تكون القرابة أبعد من الدرجة الثَّ نسبة الإصابة تزٌد  ولادورًا هامًّ
ٌَّة  .بالأمراض الوراث

   ًه خلقً أو مرض وراث الً درجات القرابة ونسبة المورثات المشتركة فً كل درجة واحتمال ولادة طفل مصاب بتشوُّ  :وٌمثل الجدول التَّ

  :Cousin marriage :زواج الأقرباء: سابعًا

نسبة المورثات  تصنٌؾ درجة القرابة

 المشتركة

نسبة الإصابة بمرض 

 وراثً

 :أولى درجة1.

 الأخوة – الأبناء – الوالدان

 والأخوات

1/2 50% 

 :درجة ثانٌة2.

 أو الأخ بنات الخال، أو العم

ة الأخت،  الخالة، أو العمَّ

 الجد، الأخت، أو الأخ أولاد

 والخالة العم أولاد الأحفاد،

 .الوقت بنفس

1/4 5 -10% 

 :درجة ثالثة3.

ة العم أولاد  والخال والعمَّ

 ؼٌر أو اللزم) والخالة

 .(اللزم

1/8 3-5% 
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ئٌسً  بب الرَّ ناعً وٌعود السَّ ة المقهورة أعلى فً منطقتنا مقارنةً مع بقٌة دول العالم الصِّ ٌَّ ٌَّة الجسم ذلك إلى ارتفاع زواج فً إنَّ نسبة الأمراض الوراث

ٌَّة 30-15الأقرباء الَّذي ٌزٌد من إمكانٌة الإصابة بها إلى  هات خلق  .ضعفًا وٌضاعؾ إمكانٌة الإصابة بتشوُّ

ة المقهورة     ٌَّ ٌَّة الجسم ة ذات المورثة الوحٌدة و% 20ففً معظم دول أوروبا تبلػ نسبة الأمراض الوراث ٌَّ من مجموع % 5من مجموع الأمراض الوراث

ٌَّة، فً حٌن تصل هذه النِّسبة فً بعض مناطق المنطقة إلى  هات الخلق من مجموع % 22من مجموع الأمراض ذات المورثة الوحٌدة و% 80التَّشوُّ

ٌَّة هات الخلق  .التَّشوُّ

 :إلىوهذا بدوره ٌإدي    

   فولة  رفع معدل الموت فً مرحلة الولٌد والطُّ

 ل ورفع ٌَّة ومعدَّ ة والعقل ٌَّ حً العام، ( الصمم والعمى)الإعاقة الجسد ا ٌإدي إلى تراجع المستوى الصِّ  ممَّ

رةولقد  ة المتكرِّ ٌَّ راسات أنَّ زواج الأقرباء ٌإدي إلى تناقص نسبة الإنجاب بسبب إحداثه للعقم البدئً أو الإسقاطات العفو  .أثبتت الدِّ
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 ٌَّة ٌبدأ لة تشخٌص الأمراض الوراث ة المفصَّ ٌَّ ح وجود العامل بالاستجواب الدقٌق وأخذ القصة العائل إذ أنَّ وجود حالات مماثلة فً العائلة ؼالبًا ما ٌرجِّ
د الإصابة بالأمراض . )الوراثً للمرض ٌَّة الوراثٌة ٌمكن أن تتعدَّ  (.ضمن أفراد العائلة الواحدة لأسباب بٌئ

    ة د من تشخٌص مرض وراثً عند أحد أفراد العائلة فإنَّ الحاجة ملحَّ ٌَّة لتحدٌد الأشخاص الحملة لهذا المرض عندما نتؤكَّ فً هذه العائلة وتقدٌر إمكان
 .تظاهر المرض لدٌهم واحتمالات انتقاله إلى ذرارٌهم

     ة ٌَّ ٌَّة النَّوع  Standard تحلٌل الصبؽٌات ولاسٌما النمط النووي القٌاسً و ( كرحلبن الخضاب أي الهٌموؼلوبٌن)تستطٌع الفحوص المخبر
karyotype    واختبارات النمط النووي الجزٌئٌةtestsbased  karyotype  molecularity    مثل : 

 الكمًسلسلة البولٌمٌراز التؤلقً تفاعلPCR)-reaction (QFfluorescent polymerase  chain Quantitative   

 التهجٌن التؤلقً فً الموضع)fluorescent  in situ hybridization (Fish 

 التهجٌن الجٌنومً المقارنcomparative  Genomic Hybridization (CGH)  

 الدنا الجنٌنً الحرfree fetal DNA: 

   سلسلة الجٌل القادم)Next Generation Sequencing (NGS 

 

 اكشؾ تستطٌع ًٌّ واج للؤفراد الَّذٌن ٌنتمون لعائلبت ٌحمل بعض أفرادها مرضًا وراث ، الحملة وتؤكٌد الإصابة عند المصابٌن لدعم الاستشارة قبل الزَّ
ٌَّة مصابة ٌَّة ولادة ذر واج منهم باختٌار الشَّرٌك ولو كان من الأقرباء دون رفع إمكان مٌن للزَّ  .ولمساعدة المتقدِّ

 
 
 
 

 

ٌَّة: سادسًا  :Diagnosis of genetic diseases :تشخٌص الأمراض الوراث
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 الصبؽٌة الشذوذاتchromosome Abnormalities : 

 النمط النووي بواسطة تحلٌل الصبؽٌات التقلٌدي. 

 التهجٌن التؤلقً فً الموضع (FISH) 

 تضخٌم المسبار المعتمد على الربط المتعدد(MLPA. ) 

 المقارن  الجٌنومًالتهجٌن (CGH.) 

 تحلٌل المورثة الوحٌدةSINGLE GENE ANALYSIS : 

 سلسلة سانجرSanger sequencing 

 سلسلة الجٌل القادم(NGS) Next generation sequencing 

 المعندةاختبارات أخرى مثل نظام تضخٌم الطفرات amplification refectory mutation 

 

 للزواج و الحمل المإكدة من أجل التشخٌص السابق اولاً الاختباراتConfirmatory tests for premarital and prenatal diagnosis 

 السابق للبمراض الوراثٌةأثر التطورات فً علم الوراثة على التشخٌص 
diseases The impact of developments in genetics on the earlier diagnosis of genetic  
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الخلبٌا ( زرع)نظرا للحاجة إلى استنبات  أسبوعٌنسٌستؽرق تحلٌل نمط نووي قٌاسً حوالً  standard karyotypeالنووي القٌاسً النمط -

 .والحاجة لخلبٌا تقسمٌه من أجل التحلٌل 

 .وشذوذات الصبؽً الجنسً 21، 18، 13أكثرٌة الشذوذات المحددة ستكون تثلث الصبؽٌات الرئٌسٌة -

 

. 

 :الاختبارات المإكدة من أجل التشخٌص السابق للولادة -

تحلٌل الصبؽات :chromosome analysis  
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أي شًء اصؽر من لأن ( زوج قاعدي ) 10mb-5ٌتطلب النمط النووي القٌاسً تماٌزا خلوٌا وبالتالً لا ٌمكن أن ٌجرى سرٌعا وٌمكنه أن ٌحدد فقط خبن   -

 .ذلك سٌظهر متوازنا عندما ٌفحص تحت المجهر الضوئً 

 الأصؽر  والتضاعفات الأخبانلقد تم تطوٌر اختبارات أخرى لتحدٌد  -

 

 

ساعة من اختبار العٌنة  48بحٌث ٌمكن تحدٌد الأنماط النووٌة الشاذة الأشٌع فً ؼضون ( PCR-QF)تم تطوٌر تفاعل سلسلة البولٌمٌراز التؤلقً الكمً لقد 

 : وأهمها 

الصبؽٌات الرئٌسٌة وهً الصبؽٌات  تثلثات 

 (  patauمتلبزمة )  13-

 (  Edwardمتلبزمة )18-

 ( Downمتلبزمة )  21-

 الصبؽٌات الجنسٌة 

 ًأحادٌة  الصبؽً الجنسX   Monosomy  ( متلبزمةTurner  ) 

 (  صبؽ69ً)الحمل ثلبثً الصٌؽة الصبؽٌة 

 Standard من الشذوذات القابلة للتحدٌد على نمط نووي قٌاسً % 98من أجل هذه الصبؽٌات لأنها مسإولة عن حوالً  (QF-PCR)تطوٌر تم -
karyotype  

  

 molecularity  based  karyotype  testsالجزٌئٌة اختبارات النمط النووي 

 ًالكمًتفاعل سلسلة البولٌمٌراز التؤلق(PCR-QF   )Quantitative  fluorescent polymerase  chain reaction 
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 بعٌب الجذع المخروطً القلبً عند جنٌن مصاب 22q11.2على سبٌل المثال خبن –هذه التقنٌة ممتازة لتحدٌد شذوذ نوعً 

 . DNAأحادي الطاق ومن ثم تمزج مع مسبار  DNAتمسح عٌنة الصبؽٌات على شرٌحة زجاجٌة بحٌث : مبدأ التقنٌة  

 .بعد أن ٌمزج المسبار وعٌنة المرٌض معا 

 إذا أظهر محضر الصبؽٌات إشارة واحدة فقط فإنه عندئذ ٌوجد تضاعؾ 

  

  of smaller chromosome  abnormalities identicarionTechniques  forالتقنٌات الحدٌثة لتحدٌد الشذوذات الصبؽٌة الأصؽر  

 fluorescent  in situ hybridization (Fish)التهجٌن التؤلقً فً الموضع 1.
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 هذه التقنٌة تشخٌص شذوذات أكثر فً اختبار واحد مما ٌمكن أن ٌحدد بواسطة تستطٌعFish  

  ( .نهاٌات الصبؽٌات )الطرفٌة  القسٌماتالأشٌع مثل تلك التً تحدث عند  الأخبانلكنها لا تزال مقتصرة  على 

 

 .DNAهو تقنٌة جزٌئٌة تحدد تؽٌرات عدد نسخ  (CGH)الجٌنومً المقارن التهجٌن -

  Molecular  karyotupe ٌمكن أن ٌوصؾ بؤنه نمط نووي جزٌئً -

تحدٌد ( (CGHلذلك ٌستطٌع kb 100تحدٌد شذوذات قٌاسها أصؽر من  CGHبٌنما ٌستطٌع mb 10-5ٌستطٌع النمط النووي القٌاسً تحدٌد شذوذات -

 ٌحددها النمط النووي القٌاسً أن مرة من تلك التً ٌمكن  15شذوذات قٌاسها أصؽر ب 

 إضافٌة من الأطفال الذٌن لٌس لدٌهم تشخٌص سابق %  15-10إنه ٌحدد السبب المستبطن للتخلؾ العقلً فً -

 .من الحالات أكثر مما ٌفعل نمط نووي قٌاسً %  6سبب الشذوذات الجنٌنٌة عند  (CGH)ٌحدد ال -

 .  الصؽٌرة والتً هً سبب أكثرٌة الاضطرابات أحادٌة المورثة  المورثٌةداخل  الأخبانالطفرات النقطٌة او أكثرٌة  (CGH)سٌحدد -

 ligation probe amplification Multide تضخٌم المسبار المعتمد على الربط المتعدد 2.

  comparative  Genomic Hybridization (CGH)التهجٌن الجٌنومً المقارن 3.
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   Sanger series: :سانجر سلسلة 1.

 .هً المعٌار الذهبً لسلسلة المورثات  -

 .ومن ثم ٌضاؾ بولٌمٌراز بصباغ تؤلقًالنٌوكلٌوتٌدات الطبٌعٌة و النٌوكلٌوتٌدات المتبدلة ورسم الطاق ثنائً  DNAتتطلب مسح  -

 .فً كل تفاعل الأمر الذي ٌجعل التقنٌة بطٌئة ومكلفة  DNAمشكلة هذه التقنٌة هو تحلٌل مقدار صؽٌر فقط من  -

 .معروفه  ةرفلطلذلك هً طرٌقة ممتازة من أجل السلسلة بشكل دقٌق  -

 التقنٌات الجزٌئٌة لتحدٌد الطفرات فً الاضطرابات أحادٌة المورثة Molecular   Techniques for identifying 

Mutation single Gene disorders 
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      Amplification Refractory Mutations System (ARMS) testاختبار نظام تضخٌم الطفرات المعنده  -2

 :سرٌعة للبحث عن طفرات شائعة مثلطرٌقة -

 الكٌسًٌؾ لالت-1

 مٌاسٌالتالا-2

 فقر الدم المنجلً -3
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 Next Generation Sequencing (NGS)الجٌل القادم   سلسلة 3.

 تسطٌع تحلٌل كامل الجٌنوم  -

 انها أداة قوٌة لتحدٌد الطفرات فً الأمراض الوراثٌة دون وجود مورثة محددة مسبقا  NGSأثبتت  -

 من مقدار البٌانات المتولدة  NGSتنشؤ صعوبة  -
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 مقدمةINTRODUCTION   : 

 .ٌمكن الاشتباه بشذوذات الجنٌن المتطور عقب تحري روتٌنً للحمل أو بسبب قصة عائلٌة لاضطراب وراثً سابق ضمن العائلة 

إنه ٌمنح الوالدٌن الفرصة لفهم المشكلبت المحتملة المترافقة مع شذوذات . ٌُجرى التشخٌص السابق للولادة لإرشاد تدبٌر الحمل والولادة وفترة التولٌد 

 .  معٌنة ومن المحتمل الفرصة لإنهاء الحمل بناءً على قوانٌن الإجهاض للولاٌة والبلد الذي ٌقٌم فٌه الوالدان 

  stagePrenatal diagnosis السابق للولادة مرحلة التشخٌص : ثانٌاً 
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 الإٌكو. 

MRI ًالجنٌن 

 الدنا الجنٌنً الحر. 

. 

 Non- invasive Procedures: الإجراءات ؼٌر الؽازٌة 

  طرق التشخٌص السابق للولادةMETHODS OF PRENATAL DIAGNOSIS 
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 .هو الاستقصاء الأكبر أماناً والأوسع استعمالاً خلبل الحمل الإٌكو -
 .ٌعتمد تحدٌد وتفسٌر الملبمح الشاذة المحددة على كل من جودة جهاز الإٌكو وعلى خبرة الفاحص -
 .توجد بروتوكولات فً بلدان عدٌدة للمساعدة فً تحدٌد الشذوذات بواسطة التحلٌل النظامً -
 .من قبل خبٌر فً مجال تصوٌر الأجنة   DysmorphologyFetalوضوحٌه أكبر لكشؾ التشوهات المعٌبة الجنٌنٌة   D3D/4ٌمنح -

مما ٌسمح بالتشخٌص الأبكر جنباً إلى جنب مع الإٌكو ثلبثً الأبعاد   Resolution( الدقة ) تستمر تقنٌات الإٌكو بالتطور مع زٌادة -

 والدوبلر الملون 
 :مشاهدةٌمكن -
   القٌلة الدماؼٌةEncephalocele   

 الأصابع وتعددٌة Polydactyly   

 الكٌسات عدٌدة والكلىPolycystic kidneys 

   وصؽر الفكMicrognathia . 
 

 

 Ultra Sound: الإٌكو 1.

 ٌبقى الإٌكو أداة التحري الرئٌسٌة من أجل التشخٌص السابق للولادة ، وهو ٌتطلب خبرة من قبل المستخدم. 
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 .عند الجنٌن لإٌضاح وجود بعض الشذوذات ( المرنان ) حالٌاً إجراء التصوٌر بالرنٌن المؽناطٌسً ٌمكن -
 .إنه ٌفٌد بشكل خاص بعد تحدٌد شذوذات دماؼٌة على الإٌكو -
 .بشكل أفضل بالإٌكو  Cerebellar sizeٌمكن التؤكد من القٌم الطبٌعٌة مثل حجم المخٌخ  –الإٌكو والمرنان متكاملبن -
المعزول  ACCمن حالات % 3التخلؾ العقلً فً مع   Agenesis of corpus callosum( ACC)  الثفنًٌترافق عدم تكون الجسم -

الخفٌفة نتٌجة تطورٌة طبٌعٌة عند أكثر من  البطٌناتإذا كان هناك شذوذات دماؼٌة إضافٌة وتمتلك ضخامة % 100ولكن من المحتمل 
 .من الحالات المعزولة % 95

 :Fetal MRIالمرنان الجنٌنً 2.
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 .الحر المشتق من دم الجنٌن الجائل فً بلبزما الدم  DNAاستخدام -

الجنٌنً فً دوران الام من أجل التشخٌص السابق للولادة لتحدٌد تثلثات الصبؽٌات الرئٌسٌة والاضطرابات   DNAتحدٌد تقنٌات جدٌدة لتضخٌم ال : المبدأ  -

 .أحادٌة المورثة 

 bp2000منها أقل من % 80الجنٌنً الجائل من شدفات قصٌرة  DNAٌتؤلؾ  -

 .الحر الجائل فً دوران الام  DNAمن ال % 6-3الجنٌنً حوالً  DNAٌشكل ال  -

 .مقداره خلبل الحملوٌزداد   IVF بعد نقل المرضعة عند أجنة  18ٌمكن ان ٌكشؾ بداٌة فً الٌوم  -

 .ٌطرح من الدوران الوالدي فً ؼضون ساعة بعد الولادة  -

 (  المشٌمة )هو المنشؤ الجنٌنً  DNAمصدر هذا  -

-X . Sexوذلك لتحدٌد الأجنة التً لدٌها خطورة الاضطرابات المرتبطة بالصبؽً الجنسً ( Yوجود مادة الصبؽً ) ٌستخدم روتٌنٌا لتحدٌد جنس الجنٌن  -

limited disorders    99< بدقة % 

وبالتالً ٌمكن اجراء الاختبارات الؽازٌة لتحدٌد الأجنة التً لدٌها خطورة  0من الحمل  9بدقة الجنس فً الأسبوع ( FFDNA) الجنٌنً الحر  DNAٌحدد  -

 .المتنحٌة Xمن الأمراض المرتبطة بالصبؽً 

كما ان الحساسٌة والنوعٌة أقل لتثلثات الصبؽٌات  – 21فً الوقت الراهن لحالات تثلث الصبؽً  Screening testومسح ري تحلا ٌزال ٌعتبر اختبار  -

13  ،18 . 

 الدنا الجنٌنً الحرfree fetal DNA: 
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 السائل الأمنٌوسً بزل .Amniocentesis. 
 اعتٌان الزؼابات الكورٌونٌة (المشٌمائٌة ( )CVS )Chorionic villus sampling (CVS) 
 اعتٌان دم الجنٌن .Fetal blood sampling. 
 خزعة الجنٌن .Fetal biopsy. 
 جراحة الجنٌن .Fetal surgery.   

 

 الإجراءات الؽازٌةinvasive Procedures: 
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 .من الحمل  11البدء بإجرائها بدءً من الأسبوع ٌمكن -

 .ؼٌر المستنبتة  الأمٌنوسٌةمما ٌمكن استخلبصه من الخلبٌا  DNAووجود كمٌة أكبر من ال  الأبكرمٌزة التشخٌص  CVSتمتلك -

 .فً ؼضون ٌومٌن تكون نتٌجة النمط النووي المحدود السرٌع متاحة -

  

 

 : ) ( sampling vailluschorionic  CVSالكورٌونٌة اعتٌان الزؼابات 1.
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 بزل السائل الأمنٌوسً الاختبار المنتخب من أجل التحلٌل الصبؽً أو أحادي المورثة ٌكون -

 وكذلك الإجراء أسهل تقنٌاً  CVSٌمتلك معدل إسقاط مرافق أخفض من ذلك الذي ٌحدث مع -

 .من الحمل  16ٌمكن أن ٌجرى بدءً من الأسبوع -

ٌُجرى قبل هذا الوقت  وٌنبؽى CVSمعدل إسقاط أعلى من ال  الأبكرٌمتلك بزل السائل الأمنٌوسً -  .ألا 

 :  Amniocentesisبزل السائل الأمنٌوسً 2.
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 .من الحمل  20-18من الأسابٌع ( FBS) إجراء اعتٌان دم الجنٌن ٌمكن -

 .نقوم بإجراء ذلك إذا اشتبه بفقر الدم الجنٌنً ونقل الدم الجنٌنً -

 . أمنٌوسٌةٌمكن إجراء الاختبار الصبؽً بشكل أسرع من عٌنة دم الجنٌن مما هو علٌه من عٌنة مشٌمٌه أو خلبٌا -

  

 

 : ممكن ومثال ذلك  DNAمن الحمل للحالات التً لا ٌوجد لها تشخٌص  18من الأسبوع تُجرى -

 . نسجٌاً ٌتطلب تشخٌصاً اضطراب كبدي أو جلدي مطلوباً من أجل أنزٌم ٌعبر عنه فقط فً  الأنزٌمًٌكون التشخٌص -

 : Fetal Blood Samplingاعتٌان دم الجنٌن 3.

 : PiobsyFetalخزعة الجنٌن 4.
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 هوالتشخٌص الوراثً قبل الزرع ؟ما 

 وتكشؾ عن المشاكل الأنابٌب  إنها طرٌقة شاملة لتحلٌل الكروموسومات ٌتم تطبٌقها على الأجنة قبل نقلها ضمن نطاق علبج أطفال

 .  الوراثٌة فً كروموسومات الأجنة

 من هذه الطرٌقة هو اختٌار أجنة صحٌة عن طرٌق إجراء التحلٌل الجٌنً على الأجنة قبل نقلها، وبالطبع زٌادة فرصة الحمل هدفنا

 .الصحً

 بفضل االتشخٌص الجٌنً قبل نقل الأجنة فً علبج أطفال الأنابٌب الٌوم، ٌمكن للمرٌض أو الأزواج الحاملٌن للمرض أن ٌنجبو أطفالًا

 .  سلٌمٌن

 فحص الأجزاء المؤخوذة من الأجنة أو الخزعة وراثٌا التً تم الحصول علٌها عن طرٌق تخصٌب البوٌضات بالحٌوانات المنوٌة أثناء ٌتم

 .علبج أطفال الأنابٌب ضد العدٌد من الأمراض العائلٌة والكروموسومٌة قبل زرعها ونقلها لرحم الأم
 لماذا ٌتم تطبٌقPGT؟ 

 :  منفصلة PGTهناك نوعان من اختبارات 

 الكروموسومات أمراض  (A -PGT ) 

 الجٌنات الفردٌة وأمراض(M -PGT ) 

 .ٌتم فحص الاضطرابات العددٌة والهٌكلٌة فً أحدهما، ٌتم فحص الاضطراب الذي ٌنتمً إلى جٌن محدد واحد فً الآخربٌنما 

 Preimplantation genetic diagnosis (PGD)الوراثً قبل الزرع التشخٌص : ثالثاً 
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 الجٌنً لمن نوصى بالفحصPGT-test Preimplantation genetic  ؟ 
ٌمكن تطبٌقه على أي فئة عمرٌة بشكل اختٌاري وقد أصبح ٌستخدم . عامًا أو أكثر 38ٌوصى به بالتؤكٌد إذا كانت الأم المرشحة تبلػ من العمر  ●

 .أنها تزٌد من فرصة الحمل عن طرٌق نقل جنٌن سلٌم. بشكل متزاٌد فً جمٌع أنحاء العالم

ا ●  ًٌ  (.مثل الانتقال الكروموسومً والانْقلِببَ الصبْؽًِ)ٌتم تطبٌقه إذا كان أحد الزوجٌن ٌحمل مرضًا وراث

وبهذه الطرٌقة، نزٌد من احتمالٌة ولادة طفل . كروموسوم لهإلاء المرضى 46نوصً أٌضًا بفحص . اكتشاؾ مرض جٌنً واحد لدى أحد الأزواج● 

ا، ولكن أٌضًا الجنٌن الذي ٌحتوي على جمٌع الكروموسومات السلٌمة ًٌ  .سلٌم من خلبل اختٌار لٌس فقط الجنٌن الذي لا ٌحمل مرضًا وراث
 (.الكرٌات البٌضاء البشرٌةمضاد (  HLA)   لؽرض اختٌار الأجنة المتوافقة مع ● 

 .ٌوصى به للؤزواج الذٌن ٌعانون من حالات الإجهاض المتكررة● 

 .المرضى الذٌن ٌعانون من فشل علبج أطفال الأنابٌب بشكل متكرر● 

 .الأزواج الذٌن سبق لهم الحمل مع وجود خلل فً الكروموسومات● 

 .ٌوصى به فً حالة العقم الشدٌد عند الذكور● 

 .ٌتم تطبٌقه أٌضًا لتسرٌع الوقت لحدوث الحمل عن طرٌق اختٌار الأجنة السلٌمة● 
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 ًكٌؾ ٌتم تطبٌق التشخٌص الوراثPGT  -test Preimplantation genetic ؟ 
وٌتم متابعة الأجنة الناتجة من .بعد علبج أطفال الأنابٌب، ٌتم جمع البوٌضات وتخصٌبها بالحٌوانات المنوٌة باستخدام طرٌقة الحقن المجهري

ٌتم أخذ عدد معٌن من خلبٌا الأدٌم الظاهرالمؽذي من الأجنة ذات . الٌوم الخامس أو السادس أو حتى السابع حتى مرحلة الكٌسة الأرٌمٌة

 .الجودة المناسبة للخزعة، وٌتم ترقٌم الأجنة واحدا تلو الآخر وتجمٌدها بطرٌقة التزجٌج

 وأدق طرٌقة أحدث نستخدم . ٌمكن إجراء التحلٌل الجٌنً باستخدام طرق مختلفة. إرسال مادة الخزعة المؤخوذة إلى المختبر الجٌنًٌتم

.  لنتائج الاختبار، ٌتم التخطٌط لنقل الأجنة المجمدة وتذوٌب الجنٌن السلٌم ونقلهوفقا ( NGS .(الجٌل التالً عالً الدقة تسلسل 

 تزداد فرصة الحمل مع نقل جنٌن سلٌم
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 الصحً قبل الزرع فً الإنجاب الورائٌة أهمٌة التحالٌلimplantation genetic tests in -The importance of pre
healthy reproduction 
 :بؤهمٌة قصوى فً الإنجاب الصحً لعدة أسباب PGD ٌتمتع التشخٌص الوراثً قبل الزرع 

ٌسمح التشخٌص الوراثً قبل الزرع للآباء المحتملٌن بتحدٌد الأجنة التً تعانً من اضطرابات وراثٌة، مما ٌضمن نقل : فحص الاضطرابات الوراثٌة

 .وهذا ٌقلل من خطر ولادة طفل مصاب بحالة وراثٌة حادة، مما ٌعزز صحة النسل. الأجنة السلٌمة فقط للزرع
ٌقوم التشخٌص الوراثً قبل الزرع بفحص الأجنة بحثًا عن :  Chromosomal abnormalitiesالكروموسومات الحد من مخاطر تشوهات •

بالنسبة للنساء الأكبر سنا اللبتً ٌتعرضن لخطر أكبر لإنجاب أجنة ذات عدد خاطئ من وهذا أمر بالػ الأهمٌة . تشوهات الكروموسومات

 .الكروموسومات، مما ٌقلل من فرص الإجهاض وولادة أطفال ٌعانون من حالات مثل متلبزمة داون

من خلبل اختٌار أجنة سلٌمة وراثٌا لنقلها، ٌزٌد التشخٌص الوراثً قبل الزرع من فرص نجاح الحمل من خلبل : تعزٌز نجاح التلقٌح الاصطناعً•
أن ٌكون هذا مفٌدًا بشكل خاص للؤزواج الذٌن ٌعانون من فشل التلقٌح الاصطناعً المتكرر أو العقم ؼٌر ٌمكن (  ( IVFالمختبر   التخصٌب فً 

 .المبرر
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ا للآباء : تحسٌن نتائج الحمل ًٌ ا وجسد ًٌ ٌقلل التشخٌص الوراثً قبل الزرع بشكل كبٌر من خطر الإجهاض، والذي ٌمكن أن ٌكون مرهقًا عاطف

 .فهو ٌعزز احتمالٌة نجاح الحمل والولادة الحٌة، مما ٌجلب الفرح والراحة للعائلبت. المحتملٌن
ٌُمكّن : تمكٌن تنظٌم الأسرةPGD فهو ٌوفر خٌار اختٌار أجنة خالٌة من . الأفراد والأزواج من اتخاذ قرارات مستنٌرة بشؤن تنظٌم الأسرة

 .الاضطرابات الوراثٌة المعروفة، مما ٌمنح الوالدٌن الثقة وراحة البال

من خلبل اختٌار الأجنة ذات الجودة الأفضل، ٌقلل التشخٌص الوراثً قبل الزرع من الحاجة إلى نقل أجنة : تقلٌل حالات الحمل المتعدد

 .وهذا ٌقلل من خطر الحمل المتعدد، والذي ٌرتبط بالمخاطر الصحٌة لكل من الأم والرضع. متعددة

ٌمكن حفظ الأجنة الصحٌة الزائدة التً تم تحدٌدها من خلبل التشخٌص الوراثً قبل الزرع لاستخدامها فً : الحفظ بالتبرٌد للؤجنة الصحٌة

 .وهذا ٌوفر المزٌد من فرص الحمل دون الحاجة إلى دورات التلقٌح الاصطناعً الإضافٌة. المستقبل

ٌوفر التشخٌص الوراثً قبل الزرع راحة البال للآباء، مع العلم أنهم اتخذوا خطوات استباقٌة لضمان صحة طفلهم المستقبلً: راحة البال  .

ٌمكن أن ٌخفؾ من القلق المرتبط بإمكانٌة حدوث اضطرابات وراثٌة وحالات إجهاض، مما ٌسمح للؤزواج بالاستمتاع برحلة حمل خالٌة من 

 .التوتر

لكنه بالفعل ٌحمً الصحة الوراثٌة للنسل، وٌقلل من خطر . ولا ٌمكن المبالؽة فً أهمٌة التحلٌل الجٌنً قبل الزرع فً الإنجاب الصحً

إنها أداة قٌمة فً مجال تقنٌات المساعدة على . الاضطرابات الوراثٌة، وٌعزز فرص نجاح الحمل، وٌمكّن الوالدٌن من اتخاذ خٌارات مستنٌرة

 الإنجاب، حٌث تقدم الأمل والطمؤنٌنة للؤفراد والأزواج الذٌن ٌسعون إلى بناء أسرهم بثقة وراحة البال
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 ( (Microscopic fertilization ICSI التخصٌب المجهري

ٌمكن أن ٌتم الإخصاب . ٌتم بعد ذلك تخصٌب البوٌضات المستردة بالحٌوانات المنوٌة فً طبق معملً لتكوٌن الأجنة :Fertilization : الإخصاب

 .اعتمادًا على الحالة المحددة ،(  (ICSI  من خلبل التلقٌح الصناعً القٌاسً أو حقن الحٌوانات المنوٌة داخل السٌتوبلبزم

 .ٌتم زراعة الأجنة فً بٌئة خاضعة للرقابة لعدة أٌام، عادةً حتى مرحلة الكٌسة الأرٌمٌة، حٌث تخضع خلبلها لعدة انقسامات خلوٌة :زراعة الأجنة

ٌتم إجراء هذه الخزعة . فً الٌوم الخامس أو السادس من التطور، ٌتم إزالة عدد صؽٌر من الخلبٌا بعناٌة من كل جنٌن  :Biopsy :الخزعة

ٌتم استخدام . بواسطة أخصائً أجنة ماهر باستخدام تقنٌات المعالجة الدقٌقة المتخصصة، مثل الخزعات بمساعدة اللٌزر أو الخزعات الطموحة

 .الخلبٌا الخزعة للتحلٌل الجٌنً

 :تخضع الخزعة للبختبارات الجٌنٌة، والتً ٌمكن أن تشمل تقنٌات مثل  analysis Genetic :  التحلٌل الجٌنً

 

 تفاعل البلمرة المتسلسل PCR))،  

أو التهجٌن الفلوري فً الموقع FISH))، 

 أو التهجٌن الجٌنومً المقارن CGH))،  

ًأو تسلسل الجٌل التال NGS )  ) 

 

 .تم تصمٌم هذه الاختبارات لتقٌٌم الأجنة بحثًا عن تشوهات الكروموسومات والطفرات الجٌنٌة المحددة، حسب الحاجة

بناءً على نتائج التحلٌل الجٌنً، ٌتم تصنٌؾ الأجنة على أنها طبٌعٌة أو ؼٌر   healthy embryos: Identifying  :تحدٌد الأجنة السلٌمة

ا ًٌ  .ٌتم النظر فقط فً نقل الأجنة التً تستوفً معاٌٌر الصحة الوراثٌة. طبٌعٌة صبؽ

ٌتم هذا النقل عادةً فً الٌوم الخامس أو . ٌتم نقل الأجنة السلٌمة المختارة إلى رحم الأم أو الحامل المقصود  Embryo transfer:  نقل الأجنة

 .السادس من التطوٌر

فً بعض الحالات، قد ٌتم حفظ أجنة صحٌة إضافٌة بالتبرٌد لاستخدامها فً المستقبل، مما ٌوفر المزٌد  Cryopreservation : الحفظ بالتبرٌد

 .من فرص الحمل دون الحاجة إلى دورة التلقٌح الصناعً الأخرى

https://tajmilclinic.com/blog/microscopic-fertilization/
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هً عملٌة معقدة للؽاٌة تتطلب الدقة والخبرة  Preimplantation genetic diagnosis الزرعإن آلٌة التشخٌص الوراثً قبل 

إنه ٌعمل على . من المتخصصٌن المهرة فً الرعاٌة الصحٌة، بما فً ذلك أخصائًٌ الإنجاب وعلماء الأجنة والمستشارٌن الوراثٌٌن

تحدٌد الأجنة ذات أفضل الملبمح الجٌنٌة وٌمنح الوالدٌن الثقة فً الحصول على حمل أكثر صحة، مما ٌقلل من خطر الاضطرابات الوراثٌة 

 .  والتشوهات الصبؽٌة

 

 لدٌهمالتشخٌص الوراثً قبل الزرع ذا قٌمة خاصة للؤفراد الذٌن ٌعد: 

   ،تارٌخ من الأمراض الوراثٌة 

 حالات الإجهاض المتكررةأو، 

  أو عمر الأم المتقدم، مما ٌضمن حصولهم على أفضل الفرص لإنجاب طفل سلٌم. 

 الخلبصة  :Conclusion 

 الزرعفً النهاٌة، ٌعد التشخٌص الوراثً قبل(PGD )  منارة أمل للؤفراد والأزواج الذٌن ٌشرعون فً طرٌق الأبوة، مما ٌوفر بمثابة

ا ًٌ  .  ضمانًا لأسرة أكثر صحة وسلٌمة وراث
 ٌمكن إنكار الدور الذي لا ٌقدر بثمن للتشخٌص الوراثً قبل الزرع لاPGD)) : ) 

 ًفحص الأجنة بحثًا عن تشوهات وراثٌةف، 

  والحد من مخاطر الاضطرابات الوراثٌة، 

  وزٌادة فرص نجاح الحمل. 
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ٌظل تسلسل )  0التً لا ترتبط ارتباط مباشر بالتؽٌٌرات فً تسلسل الحمض النووي العلم الذي ٌدرس التؽٌٌرات فً التعبٌر الجنٌنً هو -

 (الحمض النووي ثابتا فً جمٌع خلبٌا الكائن الحً 

تلعب التعدٌلبت فوق الجنٌنٌة دورا مهما فً تنظٌم التعبٌر الجنٌنً والحفاظ على الهوٌة الخلوٌة وهً ضرورٌة للتطور الطبٌعً -

 والوظٌفة الفٌزٌولوجٌة 

 :الحاملة للمادة الوراثٌة من جزأٌن هما  Chromosomesتتكون الصبؽٌات -

 DNAالحمض النووي الربً المنقوص الاوكسجٌن 1.

 تشكٌلهالتً تنظم ( Histonesالهستونات ) البروتٌنات المكونة للصبؽٌات 2.

 

عملٌة ترجمة الحمض النووي الذي فً ٌنٌة الجفوق ( الجزٌئات ) ٌشارك كل منهما بشكل مباشر او ؼٌر مباشر الى جانب المجموعات -

 ٌنتج عنها اظهار الصفات الوراثٌة المختلفة 

   علم ما فوق الجٌنات(Epigenetics ) 
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  ًآلٌات التنظٌم فوق الجنٌنEpigenetic regulation 

تعدل فً بنٌة الحمض النووي أو الهستونات المرتبطة به وٌمكنها تنشٌط او تثبٌط التعبٌر ٌتضمن التنظٌم فوق الجنٌنً الٌات مختلفة -

 .الجنٌنً

 :تتم العملٌات فوق الجنٌنٌة الرئٌسٌة من خلبل ثلبث الٌات -

 تعدٌل الهستون1.

 Methylationالمثٌلة 2.

 Non-coding ((RNA))استخدام الحمض النووي الرٌبً ؼٌر المشفر  3.
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المسإولة عن تنشٌط هذه الجٌنات أو تثبٌطها والمقصود هنا تنشٌط الجٌن لكً ٌعمل وٌتحول الى بروتٌن معٌن هً   the environmentالبٌئة 

 هذا الجنٌنوتثبٌط اللقٌام بوظٌفة محددة 

ماهً محفزات الجٌنات ؟ 

 هناك بعض المحفزات فً علم ما فوق الجٌنات فً بٌئتك مثل: 

 ما تتناوله من عناصر ؼذائٌة أو الصٌام -

 درجة الحرارة والبرودة -

 مستوى التوتر والنوم-

 التمارٌن التً تمارسها -

 المزاج والراحة النفسٌة والروحٌة-

 الحالة الذهنٌة-

 العمر-

ت بكلمات بسٌطة فان الدرجات العالٌة من الاجهاد والضؽوط البٌئٌة تؽٌر المشهد اللبجٌٌنً للخلٌة مإدٌة لظهور أنماط ظاهرٌة جدٌدة للصفا

 .المعرضة لتلك الظروؾ 

 من المسإول عن تنشٌط الجٌنات أو تثبٌطها: 
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 الخلبصة :Conclusion 

 باستخدام اعتٌان الزؼابات الكورٌونٌة  11ٌمكن القٌام باختبار ؼازٍ سابق للولادة لجنٌن من أجل شذوذ مشتبه به من الأسبوع (CVS  . ) ومن

 .فصاعداً باستخدام اعتٌان دم الجنٌن أو خزعة الجنٌن  18ومن الأسبوع  الأمٌنوسًفصاعداً باستخدام بزل السائل  16الأسبوع 

 البنٌوٌةقد تكون الشذوذات الصبؽٌة: 

   إضافةAddition  ( تثلث الصبؽً ، ثلبثٌة الصٌؽة الصبؽٌةTriploidy   ) 

 خسارة أوLoss  ( ًخبن ، أحادٌة الصبؽ) 

   أو إعادة مراتبةre – arrangement  ( إزفاء ، صبؽٌات حلقٌة) 

 مشكلبت بالدمػ أوimprinting . 
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 القٌاسً ٌستطٌع النمط النوويkaryotypeStandard    فقط خبن أن ٌحدد  mb 10-5   . ًٌكون الخبن الأصؽر ؼٌر مرئً بالمجهر الضوئ

 .  وٌتطلب اختبارات الأسس الجزٌئٌة 

 ٌستخدمQFPCR   لتقدٌم نتائج سرٌعة لاختلبلات الصٌؽة الصبؽٌة  . 

 تتضمن التقنٌات من أجل تحدٌد الشذوذات الصبؽٌة الأصؽرFISH,MLPA,BACS,BOBS,CGH   . 

 فً هذه الحالة ٌكون تقدٌم المشورة للوالدٌن المستقبلٌن إشكالٌاً . السٌئة المحتملة لهذه التقنٌات هً تحدٌد متؽاٌرات ؼٌر مإكدة الأهمٌة السرٌرٌة  . 

 ًالحر ٌمكن استخدام الدنا الجنٌنDNAFree fetal    كاختبار ؼٌر ؼازٍ لكشؾ اختلبلات الصٌؽة الصبؽٌة ، ٌمكن أن تستخدم أٌضاً لتشخٌص

 .  الاضطرابات أحادٌة المورثة 

 تتضمن سلسلة سانجر و أنها . التقنٌات الجزٌئٌة ضرورٌة لتحدٌد الطفرات فً الاضطرابات أحادٌة المورثةARMS  القادم وسلسلة الجٌل(NGS  ). 

 مفٌد ( الانؽراس ) تحدد الطفرات أكثر فؤكثر ، ومن المحتمل أن ٌكون التشخٌص الوراثً السابق للزرع  . 
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 قد النساء عالٌات الخطورة بالنسبة لحمل أجنة مصابة باضطرابات وراثٌة . تتضمن الرعاٌة السابقة للولادة روتٌنٌاً الآن تحدٌد الشذوذات على الإٌكو

 .ٌكن قادرات على إجراء اختبارات باكرة بواسطة إجراءات مختلفة تتضمن تقنٌات مختلفة مما ٌسمح لهن باتخاذ خٌارات سابقة للولادة 

  ٌصبح ممكناً بشكل متزاٌد فإن تحدٌد السبب المستبطن للشذوذات على الإٌكو بما أن التكنولوجٌا تتحسن  . 

 بما أنه ٌتم تحدٌد أطفال أكثر مصابٌن بطفرات بالمورثات فإن إمكانٌة الوقاٌة من ولادة أطفال إضافٌٌن مصابٌن بالطفرات سواء بواسطة: 

 القٌاسً السابق للولادة التشخٌصkaryotypeStandard    

   الزرع أو بواسطة التشخٌص الوراثً قبلPreimplantation genetic diagnosis  ( الانؽراس ( ) PGD  ) ممكنة بشكل متزاٌد تصبح  . 

 المهم أن نتذكر مع هذه التكنولوجٌا المتزاٌدة عدداً من المعضلبت الأخلبقٌة وأنه بالنسبة لبعض النساء إنهاء الحمل لٌس خٌاراً من  . 

 لا تزال التقنٌات الؽازٌة تمثل خطورة على الحمل من خلبل التسبب بالإجهاض  . 

 حاجة لمشاركة المرٌضات فً مناقشات حول أسباب ومخاطر كافة الاستقصاءات هناك  . 

 دائماً احترام وجهات النظر الخاصة بهن ضمن الإطار القانونً والأخلبقً للبلدان التً تجري فٌها الاختبارات ٌجب. 
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جامعة ق اسيون الخاصة للعلوم والتكنولوجيا   
 
 
 
 
 
 

THANKS FOR LISTINING 
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الخلبٌا ( زرع)سٌستؽرق تحلٌل نمط نووي قٌاسً حوالً أسبوعٌن نظرا للحاجة إلى استنبات  standard karyotypeالنووي القٌاسً النمط -

 .والحاجة لخلبٌا تقسمٌه من أجل التحلٌل 

 .وشذوذات الصبؽً الجنسً 21، 18، 13أكثرٌة الشذوذات المحددة ستكون تثلث الصبؽٌات الرئٌسٌة -

 

 :ٌوجد نمطان من الإزفاء –ٌحدث عندما ٌتبادل جزء واحد من أحد الصبؽٌات مادة مع صبؽً آخر  -

 هو ٌشمل صبؽٌٌن من الصبؽٌات الطرفٌة للقسم المركزي :  روبرتسونًإزفاءAcrocentric  chromosomes  

فقط والذي ٌوجد له نسخ عدٌدة وبالتالً لا ٌمتلك فقدان مجموعة واحدة من الأذرع  رٌبوزمً  DNAتحوي الأذرع القصٌرة هذه الصبؽٌات  -

 القصٌرة أي تؤثٌر ٌتعلق بالنمط التظاهري 

 22، 21، 14،15، 13الصبؽٌات طرفٌة القسٌم المركزي هً  -

 .حدوث أعلى للعقم  روبرتسونً لإزفاءٌوجد عند الحملة الذكور -

 :الاختبارات المإكدة من أجل التشخٌص السابق للولادة -

تحلٌل الصبؽات :chromosome analysis  

 الإزفاءTranslocation   
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 الإزفاء المتوازن المتبادلtranslocation     recioprocalBalanced   

 .هو الإزفاء الذي لا ٌمكن فٌه تحدٌد مادة وراثٌة مفقودة  -

 تسبب الإزفاءات الصبؽٌة المتوازنة ظاهرٌا فً الحالة الطبٌعٌة نمطا ظاهرٌا طبٌعٌا  -

  Meiosisوالانقسام المنصؾ  mitosisٌمكن أن تحدث أثناء الانقسام الخٌطً -
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 درجة  180انقلبب عندما تكون قطعة صبؽٌة قد خضعت لدوران ٌحدث 

 

 

 : inversionsالانقلببات 
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 .الأنماط النووٌة ؼٌر المتوازنة عددا من التؽٌٌرات العددٌة لصبؽٌات كاملة أحٌانا أو تضاعؾ للمادة الوراثٌة ستسبب  

 

 
 هو فقدان لمواد مورثٌة -
 ٌتراوح عدد النٌوكلٌوتٌدات التً ٌمكن أن تحذؾ من زوج قاعدي واحد إلى جزء كامل من الكروموزوم  -
 ٌحدث أثناء عملٌة الانقسام المنصؾ وهذا ٌسبب العدٌد من الأمراض الوراثٌة الخطٌرة -
 فٌنتج بروتٌنا فٌه خطؤ  DNAmٌحدث الحذؾ صدفة أثناء النسخ  -

 (: (Deletionالحذؾ أو  الخبن  

 chromosome deletions and duplicationالأخبان والتضاعفات الصبؽٌة 
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 وٌدعى هذا صبؽً واسم   Extra chromosomesٌوجد مقدار زائد صؽٌر من المادة الصبؽٌة كصبؽً زائد  قد 

 

 

 لا تحوي جمٌع الخلبٌا نفس العدد من الصبؽٌات لذلك سٌكون هناك نمط نووي شاذ فً بعض الخلبٌا ونمط نووي طبٌعً فً الخلبٌا الأخرى قد -

 صبؽً زائد وصبؽً واسم  الموازٌٌكٌةقد تشمل هذه -

 .  mosaicismconfined placental المشٌمٌة المحصورة  الموازٌٌكٌةهذا الصبؽٌات بشكل تواتر محصورة فً المشٌمة وٌدعى  موازٌٌكٌةتكون -

      Marker chromosomesالصبؽٌات الواسمة 

   Chromosomes mosaicismموازٌٌكٌة الصبؽٌات 
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ر التعدٌلبت على بروتٌنات الهستون من بنٌتها، مما ٌسمح أو ٌمنع الوصول إلى الحمض النووي الأساسً عن طرٌق عوامل النسخ والبرو ٌِّ ات تٌنتُؽ

 :تشمل التعدٌلبت عملٌات مثل . التنظٌمٌة الأخرى

«الأستلة» (Acetylation) ،« 

الفسفرة» (Phosphorylation)  

 الوبكنة»و» (Ubiquitination)؛ وهً إضافة جزيء من بروتٌنات (Ubiquitin) إلى الهستونات. 

 «جوانٌن»و (Cytosine) «سٌتوزٌن»فهً إضافة مجموعة مٌثٌل إلى جزيء الحمض النووي ذاته وبالتحدٌد عند تتابع نٌوكلٌوتٌدات « المثٌلة»أما 

(Guanine)  ثنائً نٌوكلٌوتٌدات»وهً منطقة ٌطلق علٌها اسم (CpG)»  وتإدي هذه العملٌة إلى منع عوامل النسخ من الوصول والارتباط بالحمض

 .النووي وبالتالً تثبٌط عملٌة التعبٌر الجٌنً

الرنا الرٌبً الطوٌل ؼٌر »و (microRNA) «الرنا المٌكروي»، والتً تتضمن «الأحماض النووٌة الرٌبٌة ؼٌر المشفرة»من ناحٌة أخرى، فإن 

مات جٌنٌة مهمة (Long non-coding RNA) «المشفر وٌقمع  (mRNA) «الرنا الرسول»بـ « الرنا المٌكروي»هنا ٌرتبط . تُعَدُّ أٌضًا منظِّ

وٌنظم التعبٌر الجٌنً على مستوى  (Chromatin) مع الإنزٌمات المعدلة للكروماتٌن« الرنا الرٌبً الطوٌل ؼٌر المشفر»ترجمتها، بٌنما ٌتفاعل 

 .النسخ

 .على بِنٌته وبالتالً على عملٌة التعبٌر الجٌنً بالتثبٌط أو التنشٌط اعتمادًا على موقع وكثافة الجزٌئات« الكروماتٌن»ٌإثر نمط هذه التعدٌلبت فً طول 
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 دٝس ٓب كٞم اُغ٤ّ٘ٞ ك٢ اُزؼج٤ش اُغ٢٘٤ ٝا2ُٞٔ٘.    

ب ك٢ ؽش٣وخ ٗٔٞ اٌُبئ٘بد اُؾ٤خ ًٔ ض٤َِْخ »كأص٘بء اُ٘ٔٞ اُغ٢٘٤٘، ٣زْ إٗشبء أٗٔبؽ ُِؼلآبد كٞم اُغ٤٘٤خ ٖٓ  .رِؼت اُزؼذ٣لاد كٞم اُغ٤٘٤خ دٝسًا ٜٓ َٓ
اُزؼج٤ش اُغ٢٘٤ »ُزؾذ٣ذ ٓظ٤ش اُخ٤ِخ ٣ٞٛٝزٜب ػٖ ؽش٣ن ٓب ٣غ٠ٔ « اُٜغزٕٞ»ٝرؼذ٣لاد  (DNA Methylation) «اُؾٔغ ا١ُٝٞ٘

ٝٛٞ رـ٤٤ش ك٢ اُزؼج٤ش اُغ٢٘٤ ؽغت ٗٞع اُخ٤ِخ ًٔب ٛٞ الاخزلاف ث٤ٖ اُزؼج٤ش ك٢ خلا٣ب  (Differential Gene Expression) «اُزلبػ٢ِ

٣ٝؼط٢ رُي هذسح ُِخلا٣ب ػ٠ِ اُزٔب٣ض ٖٓ اُخلا٣ب اُغزػ٤خ داخَ الأع٘خ إ٠ُ الأٗٞاع أُخزِلخ ٖٓ اُخلا٣ب ٖٝٓ صْ ٗٔٞ . اُغِذ ٝخلا٣ب اٌُجذ ٝؿ٤شٛب

 .أٗٞاع ٓخزِلخ ٖٓ الأٗغغخ

ػ٠ِ عج٤َ . رؼذ اُزؼذ٣لاد كٞم اُغ٤٘٤خ ػشٝس٣خ ًزُي ُز٘ظ٤ْ اُزؼج٤ش اُغ٢٘٤ خلاٍ ٓشاؽَ ٓخزِلخ ٖٓ اُؾ٤بح ٝالاعزغبثخ ُلإشبساد اُج٤ئ٤خ

ثٞاعطخ إشبساد خبسع٤خ، ٓضَ اُؼـؾ اُؼظج٢ ٝاُزذخ٤ٖ ٝاُ٘ظبّ اُـزائ٢ ٝاُزِٞس اُج٤ئ٢، ُزؤصش ػ٠ِ اُزؼج٤ش « أُض٤ِخ»أُضبٍ، ٣ٌٖٔ إٔ رؾذس 

 .ػٖ اُغ٤٘بد أُشبسًخ ك٢ اُزٔض٤َ اُـزائ٢ أٝ ٝظبئق أُ٘بػخ

ٗز٤غخ ُِزجب٣ٖ ك٢ اُزؼشع ُِؼٞآَ أُزًٞسح، ُٞؽع رجب٣ٖ ًج٤ش ك٢ ظٜٞس ثؼغ أػشاع اُش٤خٞخخ ك٢ ٗلظ اُ٘ٞع، ػ٠ِ اُشؿْ ٖٓ إٔ ٓؼظْ 

ًشلذ اُؼذ٣ذ ٖٓ اُذساعبد أُٜزٔخ ث٤ٌل٤خ ؽذٝس اُش٤خٞخخ ٤ًٝل٤خ ر٘ظ٤ٜٔب ثٞاعطخ آ٤ُبد خ٣ِٞخ . اٌُبئ٘بد اُؾ٤خ ُذ٣ٜب ٓ٘ؾ٤٘بد ٝكبح ٓٔبصِخ

٢ٛٝ ٓب رشبسى ثشٌَ ٓجبشش ك٢ ر٘ظ٤ْ ػ٤ِٔخ اُش٤خٞخخ ػٖ ؽش٣ن اُزلاػت , ٝعض٣ئ٤خ إٔ أؽذ أْٛ اُؼٞآَ أُؤصشح ٢ٛ اُؼٞآَ كٞم اُغ٤٘٤خ

ض٤َِْخ ٖٝٓ صْ رغبْٛ ك٢ إظٜبس الأٓشاع أُشرجطخ ثٜب َٔ  .ثٔغز٣ٞبد اُ
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 اُزـ٤شاد كٞم اُغ٤٘٤خ ٝالأٓشاع اُجشش٣خ3.    

٣ٌٖٔ إٔ رغبْٛ اُزـ٤شاد كٞم اُغ٤٘٤خ أ٣ؼًب ك٢ رطٞس الأٓشاع اُجشش٣خ، ٓضَ اُغشؽبٕ ٝاػطشاثبد اُ٘ٔٞ اُؼظج٢ ٝاػطشاثبد اُزٔض٤َ 

اُؾٔغ ا١ُٝٞ٘ إ٠ُ رؼج٤ش ع٢٘٤ ٓخزَ ٝرضج٤ؾ ُِغ٤٘بد اٌُبثزخ ُِٞسّ، « ٓض٤ِخ»كٖٔ أٌُٖٔ إٔ رؤد١ رـ٤٤شاد ؿ٤ش ؽج٤ؼ٤خ ك٢ . اُـزائ٢

 .ٝثبُزجؼ٤خ رؼض٣ض ُ٘ٔٞ اُٞسّ اُخج٤ش ٝاٗزشبسٙ ٝرطٞسٙ ٓٔب ٣ؤد١ إ٠ُ الإطبثخ ثٔشع اُغشؽبٕ

ء ك٢ اػطشاثبد اُ٘ٔٞ اُؼظج٢، ٓضَ اُزٞؽذ ٝاُلظبّ، اسرجطذ اُزـ٤شاد كٞم اُغ٤٘٤خ ثزـ٤٤ش اُزؼج٤ش اُغ٢٘٤ ٝرطٞس اُذٓبؽ ؿ٤ش اُطج٤ؼ٢ أص٘ب

اُز٣ٌٖٞ اُغ٢٘٤٘ ُذٟ أُظبث٤ٖ، ٝك٢ الاػطشاثبد الأ٣ؼ٤خ، ٓضَ اُغٔ٘خ ٝٓشع اُغٌش١، هذ رؤصش اُزؼذ٣لاد كٞم اُغ٤٘٤خ أُخزِخ ػ٠ِ 

اُزؼج٤ش ػٖ اُغ٤٘بد أُشبسًخ ك٢ اعزولاة اُغًِٞٞص ٝإشبساد الإٗغ٤ُٖٞ عِجبً ٓؤد٣خً إ٠ُ رشاًْ اُغًِٞٞص ٝخَِ ك٢ ر٘ظ٤ْ ٓغز٣ٞبد 

 .الإٗغ٤ُٖٞ
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 الارغبٛبد أُغزوج٤ِخ ُِؼلاعبد كٞم اُغ٤٘٤خ4.    

.  رشَٔ الارغبٛبد أُغزوج٤ِخ ك٢ رط٣ٞش اُؼلاعبد كٞم اُغ٤٘٤خ اعزخذاّ رو٤٘بد رؾش٣ش ٓب كٞم اُغ٤ٖ أُغزٜذف ٝرط٣ٞش اُؼلاعبد اُزٞاكو٤خ 

.  ُزؼذ٣َ ػلآبد كٞم ع٤٘٤خ ٓؾذدح CRISPR/Cas)9 (9ًبط -٣زؼٖٔ رؾش٣ش ٓب كٞم اُغ٤ٖ أُغزٜذف رو٤٘بد رؾش٣ش اُغ٤ّ٘ٞ ٓضَ ًش٣غجش

ٛزا اُٜ٘ظ ُذ٣ٚ اُوذسح ػ٠ِ رٞك٤ش هذس أًجش ٖٓ اُخظٞط٤خ ٝاُزؾٌْ ك٢ اُزؼذ٣لاد كٞم اُغ٤٘٤خ ٣ٌٖٝٔ اعزخذآٚ ُؼلاط ٓغٔٞػخ ٝاعؼخ ٖٓ 

 .الأٓشاع

ر٤َٔ الاعزٌشبكبد ٗؾٞ رؾذ٣ذ الأعب٤ُت اُز٢ ٣ٌٖٔ إٔ رغزل٤ذ ٖٓ اُوذساد أُؼبدح ُِغشؽبٕ ُِٔضجطبد كٞم اُغ٤٘٤خ ًؼٞآَ ٓلشدح، ٣ٝٞػؼ 

إٔ اُجشٝر٤٘بد ٝالإٗض٣ٔبد أُشبسًخ ك٢ اُؼ٤ِٔبد كٞم اُغ٤٘٤خ ٢ٛ أٛذاف اُجؾش أٌُضق اُز١ أعش١ ػ٠ِ ٓضجطبد اُغض٣ئبد ًأدٝاد كٞم ع٤٘٤خ 

ك٢ اُٞهذ اُؾبػش، رٔذ أُٞاكوخ ثبُلؼَ ٖٓ هجَ إداسح الأؿز٣خ ٝاُؼوبه٤ش الأٓش٤ٌ٣خ ػ٠ِ عجؼخ ٓٞاد دٝائ٤خ ك٢ صلاس كئبد كٞم ع٤٘٤خ  .هبثِخ ُِؼلاط

 .ٓغزٜذكخ ُؼلاط الأٝساّ اُخج٤ضخ أُز٘ٞػخ، ٝرغُشٟ اُزغبسة اُغش٣ش٣خ ػ٠ِ اُؼذ٣ذ ٖٓ أُٞاد الأخشٟ ك٢ اُٞهذ اُؾب٢ُ

ب، أؽذس ػِْ اُزخِن صٞسح ك٢ كٜٔ٘ب ُِزؼج٤ش اُغ٢٘٤ ٤ًٝق ٣زْ ر٘ظ٤ٔٚ ثٔب ٣زغبٝص ٓغشد رغِغَ اُؾٔغ ا١ُٝٞ٘، ؽ٤ش صجَذَ إٔ آ٤ُبد ا ًٓ ظ٤ْ ُز٘خزب

 .كٞم اُغ٢٘٤ رِؼت أدٝاسًا ؽبعٔخ ك٢ اُزؼج٤ش اُغ٢٘٤ ٝاُزطٞس

ػلاٝح ػ٠ِ رُي، رٞسّؽذ اُزـ٤شاد كٞم اُغ٤٘٤خ ك٢ ٓغٔٞػخ ٝاعؼخ ٖٓ الأٓشاع اُجشش٣خ، ٓضَ اُغشؽبٕ، ٝاػطشاثبد اُ٘ٔٞ اُؼظج٢، 

ٝٓغ رطٞس اُؼلاعبد كٞم اُغ٤٘٤خ كٜ٘بى أَٓ ًج٤ش ُِؼلاعبد اُغذ٣ذح اُز٢ رغزٜذف اُزؼذ٣لاد كٞم اُغ٤٘٤خ ُٔ٘غ ٛزٙ . ٝاػطشاثبد اُزٔض٤َ اُـزائ٢

 .الأٓشاع أٝ ػلاعٜب

ُِزوذّ ِخ ٝػ٠ِ اُشؿْ ٖٓ أٗٚ لا ٣ضاٍ ٛ٘بى اٌُض٤ش ُِزؼشف ػ٤ِٚ ػٖ اُؼبُْ اُذ٣٘ب٢ٌ٤ٓ ُؼِْ اُزخِن، كٖٔ اُٞاػؼ إٔ ٛزا أُغبٍ ٣ؾَٔ إٌٓب٤ٗخ ٛبئ

ػ٠ِ ٛزا اُ٘ؾٞ، كئٕ اعزٔشاس اُجؾش ٝاُز٤ٔ٘خ ك٢ ػِْ اُزخِن ع٤ٜٔذ ثلا شي اُطش٣ن ُٜ٘ظ عذ٣ذح ٝٓجزٌشح . ك٢ كٜٔ٘ب ُظؾخ الإٗغبٕ ٝٓشػٚ

 .ُزؾغ٤ٖ طؾخ الإٗغبٕ ٝسكب٤ٛزٚ
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 آلٌة التشخٌص الوراثً قبل الزرعPGD 
هو تقنٌة معقدة ودقٌقة للؽاٌة تستخدم فً تقنٌات الإنجاب المساعدة لفحص الأجنة بحثًا عن التشوهات  ( (PGDالتشخٌص الوراثً قبل عملٌة الزرع 

 :تتضمن آلٌة التشخٌص الوراثً قبل الزرع عدة خطوات حاسمة، على النحو التالً. الوراثٌة قبل زرعها فً الرحم

بالتزامن مع  ( (PGD عادةً ما ٌتم إجراء التشخٌص الوراثً قبل عملٌة الزرع : التشخٌص الوراثً قبل الزرع التحضٌر للتلقٌح الاصطناعًآلٌة (

ٌتم استخراج هذه . للبدء، تخضع الأم أو المتبرعة بالبوٌضات لتحفٌز المبٌض لإنتاج عدة بوٌضات ناضجة ( (IVFالتخصٌب فً المختبر 

.البوٌضات من خلبل عملٌة جراحٌة بسٌطة  
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تقدمًا ملحوظًا فً مجال تقنٌات الإنجاب المساعدة، حٌث ٌوفر للآباء المحتملٌن أداة لا تقدر بثمن لضمان   PGDٌمثل التشخٌص الوراثً قبل الزرع 

وهً مصممة لفحص  ( (IVFٌتم تنفٌذ هذه التقنٌة المتطورة جنبًا إلى جنب مع التخصٌب فً المختبر. الصحة والسلامة الجٌنٌة لأطفالهم فً المستقبل

فً هذا المقال، نبدأ رحلة لاستكشاف الأهمٌة العمٌقة للتشخٌص الوراثً قبل الزرع، . الأجنة بدقة بحثًا عن التشوهات الوراثٌة قبل زرعها فً الرحم

 .والأسالٌب المستخدمة، والآثار المترتبة على تغٌٌر الحٌاة بالنسبة للؤفراد والأزواج الذٌن ٌسعون إلى بناء أسرهم بثقة وراحة البال

ٌة ٌعد التشخٌص الوراثً قبل الزرع عنصرا محورٌا فً تنظٌم الأسرة الحدٌث، حٌث ٌمكّن الآباء من اتخاذ خٌارات مستنٌرة بشأن الصحة الوراث

فً هذا الاستكشاف، نتعمق فً المبادئ الأساسٌة للتشخٌص الوراثً قبل الزرع، وتطبٌقاته فً سٌاق التلقٌح الاصطناعً، والأثر العمٌق . لأطفالهم

بٌنما نتنقل فً عالم التشخٌص الوراثً قبل الزرع، نكشف عن الإمكانات التحوٌلٌة لهذه التقنٌة . الذي ٌحدثه على تعزٌز فرص الحمل الصحً

 .المبتكرة فً تشكٌل مستقبل الصحة الإنجابٌة وفً مساعدة الأفراد والأزواج على تحقٌق أحلامهم فً الأبوة
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 فً تحسٌن فرص الحمل  PGDدور التشخٌص الوراثً قبل الزرع 

PGD  

ا فً تعزٌز فرص نجاح الحمل من خلبل عدة آلٌات مهمة ( (PGDٌلعب التشخٌص الوراثً قبل الزرع ًٌ  :دورًا محور

إحدى الوظائؾ الأساسٌة للتشخٌص الوراثً قبل الزرع هً تحدٌد الأجنة ذات العدد الصحٌح من  :اختٌار الأجنة الطبٌعٌة الكروموسومٌة

من المرجح أن ٌتم زرع هذه الأجنة بنجاح (. أعداد الكروموسومات ؼٌر الطبٌعٌة)الكروموسومات، مما ٌقلل من خطر اختلبل الصٌؽة الصبؽٌة 

 .فً الرحم، مما ٌإدي إلى حمل صحً

على تقلٌل خطر الإجهاض، خاصة فً الحالات التً تكون فٌها  ( (PGD ٌساعد التشخٌص الوراثً قبل عملٌة الزرع :تقلٌل خطر الإجهاض

ٌزٌد اختٌار الأجنة ذات الكروموسومات الطبٌعٌة من احتمالٌة نجاح الحمل . حالات الإجهاض السابقة مرتبطة بالتشوهات الوراثٌة فً الجنٌن

 .والولادة الحٌة

ٌعتبر التشخٌص الوراثً قبل . بالنسبة للنساء فً عمر الأم المتقدم، ٌزداد خطر حدوث تشوهات الكروموسومات فً الأجنة :عمر الأم المتقدم

 .الزرع ذا قٌمة خاصة فً هذه الحالات، لأنه ٌتٌح اختٌار أجنة صحٌة، حتى عندما تكون جودة البوٌضات معرضة للخطر

 !قد ترؼب فً قراءة هذا المقال أٌضًا


