
:مقدمة
أنسѧѧجة التѧѧي تتمѧѧایز لتكѧѧوین ) ١٠١٤×١( لایѧѧین الخلایѧѧا بیتكѧѧون جسѧѧم الإنسѧѧان مѧѧن  

تحتѧوي كѧل خلیѧة    ، و)١–شѧكل  (أعضاء الجسم المختلفة التي تقوم بوظائف محددة لكل منھاو
خلایѧا الѧدم الحمѧراء فѧي     (على نواة بھا المادة الوراثیة التي تتحكم في وظیفة الخلیѧة وانقسѧامھا   

) الصѧبغیات  ( مѧن الكروموسѧومات   تتكѧون المѧادة الوراثیѧة   و٠)سѧان لا تحتѧوي علѧى أنویѧة    الإن
وزوجѧاً واحѧداً مѧن    ) Autosomes(زوجѧاً مѧن الصѧبغیات البدنیѧة    ٢٢والتي  یبلغ عѧددھا  
أم أنثѧى  ) XY(التѧي تحѧدد جѧنس الفѧرد ذكѧراً      ) Sex Chromosomes(الصѧبغیات الجنسѧیة   

)XX.(وѧѧون الكروموسѧѧات   تتكѧѧووي والبروتینѧѧض النѧѧن الحمѧѧومات م) یةѧѧة والحمضѧѧالقاعدی( ،
توجد فѧي نѧواة الخلیѧة ویبلѧغ عѧددھا      التي و)Genes(ویحتوي الحمض النووي على المورثات 

مورثة وتوجد على ھیئة مجموعات من القواعد النیتروجینیة والتي یبلغ عѧددھا  ٣٢.٠٠٠نحو 
٣x٢-شكل (متر ١.٦سجین حوالي ویبلغ طول الحمض النووي منزوع الأك١٠١٢ .(

تمایز الخلایا إلى أنسجة وأعضاء وأجھزة:  ١شكل ـ

: الأمراض الوراثیة
تعѧѧرف الأمѧѧراض الوراثیѧѧة بأنھѧѧا مجموعѧѧة غیѧѧر متجانسѧѧة مѧѧن الأمѧѧراض المزمنѧѧة ذات   

توارثھѧѧا مѧѧن الوالѧѧدین إلѧѧى الأبنѧѧاء  الأعѧѧراض الصѧѧحیة المستعصѧѧیة علѧѧى العѧѧلاج النѧѧاجع،  یѧѧتم   
وتمثل طیفًا عریضًا من الأمراض ) الحقیبة الوراثیة(والبنات عن طریق تناسل المادة الوراثیة 

یكѧѧون فѧѧي إحѧѧدى طرفیھѧѧا اعѧѧتلال المѧѧادة الوراثیѧѧة بنسѧѧبة ضѧѧئیلة وفیھѧѧا تكѧѧوِّن العوامѧѧل المعدیѧѧة   
ثیѧѧѧة الغالبیѧѧѧة العظمѧѧѧى للأسѧѧѧباب  النسѧѧѧبة الغالبѧѧѧة وفѧѧѧى الجانѧѧѧب الأخѧѧѧر تمثѧѧѧل الاعѧѧѧتلالات الورا  

.المرضیة
:ایلي أمثلة للاعتلالات الوراثیة المختلفة وأنواعھاونورد فیم

:الاعتلالات الولادیة

نسیج عضو خلیةجھاز الحمض النووي دي إن إیھ: ٢شكل ـ
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ھي اعتلالات تركیبیة أو وظیفیة تحدث نتیجة لعوامل متعѧددة قبѧل أو أثنѧاء الحمѧل وتشѧمل       
.خلقیةجمیع الاعتلالات الوراثیة والتي قد تكون مصحوبة بعیوب 

:العیوب الخلقیة
ھي عبارة عن عیوب تركیبیة تظھر عنѧد الѧولادة أو تصѧبح ظѧاھرة إكلینیكیѧا بعѧد أیѧام أو        

.شھور أو حتى سنوات من الولادة
:الاعتلالات الوراثیة

مما یؤدي إلѧى ظھѧور حѧالات    ) أ.ن.د(ھي اعتلالات تعبر عن خلل في الحامض النووي 
الاعتلالات بإمكانیة توارثھا من الوالدین إلى الأبناء والبنات وھى على مرضیة وتتمیز ھذه

٠أنواع عدیدة

:أنواع الاعتلالات الوراثیة
ومѧا یترتѧب   ) أ٠ن٠د(تنشأ ھذه الاعتلالات نتیجة اختلالات في تركیب الحامض النѧووي  

المورثѧات  علیھ من خلل في المورثات والصبغیات ، كمѧا تسѧاھم الطفѧرات التѧي تحѧدث فѧي      
وكذلك المؤثرات البیئیة في حدوث ھذه الاعتلالات ، وبناءً على ذلك یمكن تصنیفھا إلى مѧا  

:یلي

تحѧѧدث نتیجѧѧة لحیѧѧود الصѧѧبغیات عѧѧن عѧѧددھا المعѧѧروف بسѧѧت وأربعѧѧین  : اعѧѧتلالات تركیبیѧѧة-١
.صبغیة في الخلیة البشریة

اعتلالیة وحیدة القاعدة ، أو تلك منھا النوع الذي یحمل طفرات :اعتلالات المورثة المفردة-٢
.التي فقدت بعض تركیبات المورثات ـ كلیاً أو جزئیاً

تنشأ عن طفرة تحدث للخلایا الجسدیة والمسئولة عن تكѧوین جمیѧع   : طفرة الخلیة الجسدیة-٣
الأنسѧѧجة غیѧѧر الجنینیѧѧة بالجسѧѧم وتتمیѧѧز بعѧѧدم انتقالھѧѧا إلѧѧى الأجیѧѧال القادمѧѧة بواسѧѧطة طѧѧرق     

مثلتھا الأورام الخبیثة والتي تحدث نتیجة لطفرة في أحد المورثات المسѧئولة  جنسیة، ومن أ
یمكѧن الѧتحكم فیѧھ وبالتѧالي تكѧوین الأورام      عن انقسام الخلایѧا وینѧتج عنѧھ انقسѧام مسѧتمر لا     

.السرطانیة
تنشأ عن تفاعلات بیئیة مع مكونات وراثیة معتلة ، وعادة ما : الاعتلالات عدیدة المسببات-٤

.في مرحلة متأخرة من العمرتحدث 
تѧѧدخل المتقѧدرات ضѧѧمن التركیѧѧب الأساسѧѧي للخلایѧѧا  ): المیتوكونѧѧدریا(اعѧتلالات المتقѧѧدرات -٥

مورثѧѧة تخѧѧتص بإنتѧѧاج بروتینѧѧات تتعلѧѧق بعملیѧѧة التѧѧنفس الخلѧѧوي لإنتѧѧاج     ٣٧وتحتѧѧوي علѧѧى 
مورثѧات عѧن   الطاقة اللازمة لإتمام العملیات الحیویة بالخلیة، ویѧتم تѧوارث اعѧتلالات ھѧذه ال    

طریق الأم للأبناء والبنات وذلك كونھا تتواجد في سائل البویضة من الأم،  ومن أمثلѧة ھѧذه   
.الاعتلالات العمى اللیلي، وضمور لیبر البصري

:كیفیة نشوء الأمراض الوراثیة
تنشأ الأمراض الوراثیة نتیجة طفرات في الحمض النووي، تختلف أنواعھا وتأثیراتھѧا،  

لطفرات على بناء منتجاتھا البروتینیѧة وبالتѧالي وظائفھѧا الحیویѧة ممѧا یѧؤدي إلѧى        وتنعكس ھذه ا
٠)٣شكل ـ (ظھور الأعراض المرضیة 
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نشوء الأعراض المرضیة نتیجة الاعتلالات الوراثیة): ٣شكل ـ (

:كیفیة انتقال الأمراض الوراثیة 
صفات المتنحیة من الآباء والأمھات وینعكس النمط الجینѧي كمѧرض فѧي    یتم توارث ال

فیھ الصفة المعتلة في " تتنحى" و. النمط الظاھري في حالة تماثل المورثات كجینات معتلة 
حیѧث تغلѧب علیھѧا الصѧفة السѧائدة السѧلیمة التѧي تتواجѧد         (النمط الظاھري فلا تظھѧر كمѧرض   

٠)معھا
ن یلتوارث للصفات في مرحلة زوجیات الصبغیات الثلاثة والعشرویعود ھذا النمط في ا

فإن تم التلقیح بین الأمشѧاج  ) في الحیوان المنوي(والأب) في البویضة(المتواجدة لدى الأم 
الحاملین للمورثѧات المعتلѧة، كѧان نتѧاج ذلѧك      ) البویضة(والأنثویة ) الحیوان المنوي(الذكریة 

٠)٤-شكل( ت المعتلة وغیاب المورثات الصحیحة لدیھلوجود المورثا) مریض(ولید معتل 

صبغيات النواة في الخلية فيالمورثة 

حدوث طفرات اعتلالية أو فقدان للمورثات 

أ الرسول.ن.ى رتغير أو فقدان للحامض النوو

تغيير أو فقدان للمنتجات البروتينية

طفرات مختلفة
استبدال-١

اضافة-٢
:حذف-٣

)كلى أو جزئي(

خلل في نسخ المادة الوراثية

تللحقيبة الوراثية إلى بروتيناةخلل في عملية الترجم

أعراض الأمراض الوراثية
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توریث الاعتلالات الوراثیة من الأبوین الحاملین للمورثات المعتلة للأبناء):٤ـشكل (

الأبالأم 
)حامل للمورثة المعتلة ( )                      حاملة للمورثة المعتلة ( 

:الأمراض الوراثیة كمعضلة صحیة
أظھرت الدراسات في مجال الأمراض الوراثیة أن ھذه الأمراض تمثѧل مشѧكلة صѧحیة كبѧرى     

ومѧن أمثلѧة ذلѧك مѧا     )٨(بالنظر إلى النسب الكبیرة للاعتلالات التѧي تعѧزى للاخѧتلالات الوراثیѧة    
:یلي
.اثي رئیسمولود یعانى من مرض ور١/٥٠
.مولود مصاب أو حامل لمرض وراثي أحادى العامل المعتل١/١٠٠
.مولود یعانى من اعتلال صبغى رئیس٢٠٠/ ١

.من الإجھاض التلقائي ناتج عن اعتلالات صبغیة%  ٦٠> 
.من الولادات المیتة ناتجة عن اعتلالات صبغیة%  ٧–٦
٠اعتلالات صبغیة سائدة٦/١٠٠٠

اعتلالات صبغیة جسدیة متنحیة٢.٥/١٠٠٠

حامل للمورثة المعتلةمريض
)ظاھریاً صحیح ( 

ثة المعتلةحامل للمور
)ظاھریاً صحیح ( 

سلیم
من حیث التركیب ( 

)الوراثي والمظھر 

)الأولاد والبنات ( الأبنـاء 
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.اعتلالات صبغیة جنسیة٠.٥/١٠٠٠
عجز أو إعاقة عѧن  والوراثیة ولادة أطفال یعانون من قصور أوقد ینتج عن الأمراض

الأداء السوي للأعمال الجسمانیة أو العقلیة، تختلف في شدتھا ومضѧاعفاتھا الصѧحیة بѧاختلاف    
اھات مستدیمة وأمراض مزمنة مستعصیة على العلاج مسبباتھا وأنواعھا وقد یسبب بعضھا ع

.والتأھیل

: أمراض الدم الوراثیة كمعضلة صحیة واجتماعیة و نفسیة واقتصادیة
ومѧا  الوراثیѧة لا تقتصѧر علѧى الجانѧب الصѧحي     الѧدم  من المعروف أن مشѧكلة أمѧراض   

الاجتمѧاعي  الجانѧب ینتج عنھ من اعتلال للمصاب ومضاعفات مزمنة لھ، بل تتعدى ذلѧك إلѧى  
إلѧѧѧى المضѧѧѧاعفات السѧѧѧلبیة علѧѧѧى المصѧѧѧاب نفسѧѧѧھ وأسѧѧѧرتھ  ، بالإضѧѧѧافةوالنفسѧѧѧي والاقتصѧѧѧادي

.بصفة عامةامنا شطھتطال جمیع جوانب الحیاة وتؤثر سلباً في جمیع حیث ومجتمعھ 
والمستعصѧѧیة علѧѧى العѧѧلاج وتلѧѧك  ةالوراثیѧѧة المزمنѧѧوبكѧѧل المقѧѧاییس، تعتبѧѧر الأمѧѧراض 

ائلیѧѧة وذلѧѧك لمѧѧا یحملѧѧھ مفھѧѧوم  عیѧѧة منھѧѧا إلѧѧى الإعاقѧѧة الجسѧѧدیة أو العقلیѧѧة كارثѧѧة فردیѧѧة و  المؤد
٠الإعاقة من تعقیدات صحیة واجتماعیة ونفسیة وما تسببھ من تأثیرات اجتماعیة واقتصادیة

 ѧѧادیًا علѧѧا اقتصѧѧًة عبئѧѧراض الوراثیѧѧل الأمѧѧا تمثѧوفر ىكمѧѧدم تѧѧراً لعѧѧع نظѧѧرة والمجتمѧѧالأس
الѧدم الوراثیѧة فѧإن نسѧبة نجѧاح      ضناجع منھا ، فعلى سبیل المثال بالنسبة لأمѧرا وسیلة العلاج ال

، كمѧا أن العѧلاج بالمورثѧات لا یѧزال یكتنفѧھ الكثیѧر مѧن        %٥٠عملیات زرع النخاع لا تتعѧدى  
.الصعوبات الفنیة التي تحول دون الإفادة منھ

: الأمراض الوراثیة الأكثر انتشارا بالبلدان العربیة
اعتلالات صبغة الدم المنجلیة والاعتلالات الثلاسیمیة والاعتلالات الإنزیمیة ھي تعتبر 

الأكثѧѧر انتشѧѧارا بѧѧین الاعѧѧتلالات الوراثیѧѧة فѧѧي البلѧѧدان العربیѧѧة،  فѧѧي حѧѧین توجѧѧد الاعѧѧتلالات         
متلازمѧѧة داون، التلیѧѧف الحویصѧѧلي، اعѧѧتلال اسѧѧتقلاب الأحمѧѧاض الأمینیѧѧة،  (الوراثیѧѧة الأخѧѧرى 
. بنسب متفاوتة) الخ٠٠٠الدرقیة الخلقي نقص إفراز الغدة 

:الأمراض الوراثیة في المملكة العربیة السعودیة
تنتشر الأمراض الوراثیة في المملكѧة العربیѧة السѧعودیة ومنھѧا اعѧتلالات الѧدم الوراثیѧة        
بنسѧѧب متفاوتѧѧة، وفѧѧى منѧѧاطق جغرافیѧѧة مختلفѧѧة، حیѧѧث توجѧѧد فѧѧي بعѧѧض المنѧѧاطق بنسѧѧب عالیѧѧة   

) ابیدیمیولوجیة(ومع الحاجة إلى إجراء دراسات میدانیة مجتمعیة ةیة معینفرضتھا ظروف بیئ
لتحدیѧѧد مѧѧدى حجѧѧم وانتشѧѧار الأمѧѧراض الوراثیѧѧة فѧѧي مختلѧѧف أنحѧѧاء المملكѧѧة إلا أن الدراسѧѧات      
المتوفرة تشیر إلى انتشار أمراض الدم الوراثیة وبخاصѧة فѧي المنѧاطق الزراعیѧة التѧي یتѧوطن       

یا لحقب طویلة حیѧث توجѧد لѧدى الحѧاملین لمورثѧة الأنیمیѧا المنجلیѧة        فیھا البعوض الناقل للملار
مناعة من الإصابة بالملاریا الخبیثة ، ویؤدى انتشار ھذه المورثة في حالѧة بلѧوغ الحѧاملین لھѧا     
سن الزواج إلى إنجاب الأطفال الحاملین لھا، كما یؤدى زواج الأقѧارب فѧي ھѧذه المنѧاطق إلѧى      

. انتشار ھذه الاعتلالات
ملخѧص التطѧورات التاریخیѧѧة لاكتشѧاف أمѧراض الѧدم الوراثیѧة بالمملكѧѧة       ) ١(ویوضѧح جѧدول   

الأمراض غیر المعدیة الأكثر انتشاراً بالمملكة العربیة ) ٥(یوضح شكل االسعودیة كمالعربیة 
:السعودیة
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ة كتشاف أمراض الدم الوراثیة في المملكة العربیѧ لاملخص التطورات التاریخیة ) : ١جدول  ـ(
السعودیة

مؤلف النشرة البحوث/ الاكتشاف  السنة

لیمان -
ومساعدوه

وذرأوول -
ومساعدوه

.في المنطقة الشرقیة " S) "سإ(ھیموجلوبین -
الأنیمیا المنجلیة ذات الطبیعة المتوسطة في المنطقة -

.الشرقیة 
.ألفا ثلاسیمیا في المنطقة الشرقیة -

نجلیة ممیا الفي مرضى الأنی" F) "فإ(زیادة ھیموجلوبین -
.في المنطقة الشرقیة 

ھـ١٣٨٣
)م١٩٦٣(

الحازمي-

.بیتا ثلاسیمیا في المنطقة الشرقیة -
.بیتا ثلاسیمیا في المنطقة الجنوبیة الغربیة -

نقص خمیرة جلوكوز سداسي الفوسفات المؤكسد في -
.المنطقة  الجنوبیة 

ھـ١٣٩٠
)م١٩٧٠(

الحازمي-
لیمان-

.اض ھیموجلوبین الری-
ھـ١٣٩٦

)م١٩٧٦(
الحازمي-

لیمان-
ألفا ثلاسیمیا في المنطقة الوسطى-

ھـ١٣٩٨
)م١٩٧٨(

الحازمي-
لیمان-

في المملكة العربیة " O-Arab"عرب –Oھیموجلوبین -
السعودیة

ھـ١٤٠٠
)م١٩٨٠(

الحازمي-
لعواميا-

في المنطقة الجنوبیة الغربیة وفي " S) "سإ(ھیموجلوبین -
.وفي المنطقة الشرقیة منطقة الوسطى ال
.ألفا ثلاسیمیا في مناطق المملكة المختلفة -
.بیتا ثلاسیمیا في مناطق المملكة المختلفة -

نقص خمیرة جلوكوز سداسي الفوسفات في مناطق -
المملكة

ھـ١٤٠٢
)م١٩٨٢(

الحازمي -
وآخرون

دراسة عدیدة على المورثات والظواھر المرضیة السریریة -
مرضى الأنیمیا المنجلیة والتداخل بین مختلف على 

المورثات المعتلة

إلى ١٤٠٢
ھـ١٤٠٩

إلى ١٩٨٢(
)م١٩٨٩

مجموعة -
صبغة دراسة 
منجلیةالدم ال

مجموعة -
العمل الوطنیة

:دراسات عدیدة عن 
٠الاعتلالات الجزیئیة واختلافاتھا الجینیة والظاھریة-

.یة الجوانب التوعویة والعلاج-
.عتلالات الوراثیة لااستكمال التاریخ والنمط المرضي ل-

إلى ١٤٠٩
ھـ١٤٢٥

إلى ١٩٨٩(
)م٢٠٠٤
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مؤلف النشرة البحوث/ الاكتشاف  السنة

الحازمي -
وآخرون

ستشارة الوراثیة الوقائیة لامتابعة المرضى وتقدیم ا-
.والعلاجیة 
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الأمراض غير المعدية الأكثر انتشاراً في المملكة العربية السعوديةالأمراض غير المعدية الأكثر انتشاراً في المملكة العربية السعودية)  : )  : ٥٥شكل ـ  شكل ـ  ((

ت ت الاعتلالاالاعتلالا
الهيموجلوبينيةالهيموجلوبينية

صبغة الدم صبغة الدم 
المنجلیةالمنجلیة

الاعتلالات الإنزیمیةالاعتلالات الإنزیمیة

اعتلالات التمثیل اعتلالات التمثیل 
الغذائي الولادیة الغذائي الولادیة 

الأخرىالأخرى

الاعتلالات الاعتلالات 
متعددة الأسبابمتعددة الأسباب

متلازمة متلازمة 
داونداون

تثلث تثلث 
الصبغى الصبغى 

١٨١٨رقم رقم 

الاعتلالات الاعتلالات 
الكروموسومیةالكروموسومیة

الثلاسیمیاالثلاسیمیا

اعتلالات خمیرة اعتلالات خمیرة 
سداسي الفوسفات سداسي الفوسفات 

الجلوكوزالجلوكوز

نقص خمیرة نقص خمیرة 
الجلوتاثیون الجلوتاثیون 

المختزلالمختزل

نقص خمیرة نقص خمیرة 
البیروفات المحفزالبیروفات المحفز

ارتفاع ارتفاع 
ط ط ضغضغ
الدمالدم

داءداء
السكرىالسكرى

السمنةالسمنة

اعتلالات الأحماض اعتلالات الأحماض 
الأمینیةالأمینیة

متلازمة تیرنر متلازمة تیرنر 
ومتلازمة كلاینفلترومتلازمة كلاینفلتر

نقص إفراز نقص إفراز 
الغدة الغدة 

الدرقية الدرقية 
الخلقيالخلقي

بیتاألفا
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-٩-

: للوقایة من الأمراض الوراثیةكوسیلةالكشف المبكر والتدخل المبكر
لكشѧف عѧن الاعѧتلالات المرضѧیة فѧي مرحلѧة مبكѧѧرة       الفحѧص الѧوراثي ل  یعتبѧر  

والتدخل المبكر وسیلة فعالѧة للحѧد مѧن المضѧاعفات المرضѧیة ، وكѧذا الكشѧف عѧن         
٠حاملي المورثات المعتلة واتخاذ الإجراءات الوقائیة في ضوء ذلك

، تحدیѧد مѧدى الضѧعف أو القصѧور أو الإعاقѧة لѧدى       لككѧذ ومن الأھمیة بمكѧان 
تماعیѧѧاً ونفسѧѧیاً علѧѧى   الطفѧѧل فѧѧي مراحѧѧل مبكѧѧرة للتخفیѧѧف مѧѧن وطأتھѧѧا صѧѧحیاً واج      

، والتѧѧدخل المبكѧѧر مѧѧن خѧѧلال الوسѧѧائل الملائمѧѧة للحالѧѧة كѧѧالعلاج الطبیعѧѧي أو  الأسѧѧرة
ھود الأسرة في جالجراحي أو علاج النطق أو العلاج النفسي ، والعمل على إشراك 

٠الرعایة والتأھیل

المبكѧѧѧر والتѧѧѧدخل العلاجѧѧѧي المبكѧѧѧر  الѧѧѧوراثي بѧѧѧرامج الفحѧѧѧص أھمیѧѧѧة تѧѧѧأتي و
والإعاقѧѧات فѧي المجتمѧѧع  الوراثیѧة والاستشѧارة الوراثیѧة الوقائیѧѧة للحѧد مѧѧن الأمѧراض    

، ویتطلѧѧب ذلѧѧك كوسѧѧیلة فعالѧѧة لخدمѧѧة الجوانѧѧب الاجتماعیѧѧة والصѧѧحیة والاقتصѧѧادیة   
فئѧات المجتمѧع والقطѧاع العѧام وعلѧى مختلѧف المسѧتویات        المساھمة الفعالة من جمیѧع  

.د من الإعاقة ثمارھا المرجوة للحلتؤتي الجھود المبذولة 

ـ النѧاجع   وبالنظر إلى كون الأمѧراض الوراثیѧة أمراضѧاً مستعصѧیة علѧى العѧلاج      
ن للتقلیѧل مѧ  للإعاقةـ فإن ذلك یتطلب تشخیصاً مبكراً ثم تدخلاً مبكѧراً مباشراًوسبباً
وفѧي مراحѧل عمریѧة    العوامѧل المسѧببة للأمѧراض   ، ویكون ذلك حسѧب أنمѧاط   آثارھا

٠مناسبة تبعاً لذلك 
: بصفة عامةمراحل إجراء التشخیص المبكر للأمراض الوراثیة 

، إلѧѧى ) الصѧѧبغیات والأحمѧѧاض النوویѧѧة   ( أدى تفسѧѧیر تركیѧѧب المѧѧادة الوراثیѧѧة   
واعتلالات المادةالمخبري للأمراضإحراز تقدم علمي ملحوظ في مجال التشخیص

٠الوراثیة 
أمكѧѧن تѧوفیر وسѧѧائل وطѧѧرق عѧدة ترقѧѧى إلѧى نسѧѧبة عالیѧѧة مѧن الدقѧѧة وتشѧѧمل      قѧد  و

شѧكل  ( مثل في مراحل مختلفة من العمر الوراثیة خیارات متعددة لإجراء الفحوص 
:)٦ـ 

٠الفحص قبل الزواج .١
٠الفحص أثناء الحمل .٢
٠الفحص عند الولادة .٣
٠حص خلال فترات المراجعة للتطعیم الف.٤
٠الفحص عند الالتحاق بالمدرسة .٥
٠)المسح الوراثي(في سن البلوغ فحص ال.٦
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-١٠-

إجراء الكشف المبكر والتشخیص الوراثيمراحل) ٦-شكل(

قبل زرع 
النطفة

بعد الولادة

أثناء الحمل
للأطفال في سن المدارس

سن البلــوغفي 

مسح وراثي وقائيقبل الزواج

إجراء التشخيص الوراثي والاستشارة الوقائيةمراحل
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-١١-

:قبل الزواج الوراثي الفحص:أولاً
المجتمعѧات علѧى تѧوفیر خѧدمات وقائیѧة عѧن طریѧق        تعمѧل الجھѧات المعنیѧة فѧي مختلѧف      

التوعیة الصحیة وتبیان الأنماط الوراثیة ـ في حالات خطر الإصابة بالأمراض الوراثیة ـ 
في ضوء نتائج الفحوص الطبیة والتحالیل المخبریة ، وذلك من خلال التشخیص الوراثي 

شѧكل  (لمورثѧات المعتلѧة   الوقائي وبخاصة في مرحلة ما قبل الزواج لاكتشѧاف الحѧاملین ل  
٠)٧ـ
الفحص قبل الزواج) : ٧شكل ـ( 

ة دم من الرجلعینالرجلفحص: المرحلة الأولى 

)المخبري(إجراء التشخیص الوراثي 

لا مانع من الاقتران حامل للمورثة المعتلة
بأي امرأة على 

الإطلاق
فحص المرأة:  المرحلة الثانیة

مانع من الاقترانلا

الاستشارة الوراثیة الوقائیة
النصح بعدم الاقتران بحامل ( 

)المورثة المعتلة
حاملة للمورثة المعتلةسلیمة

سلیم
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-١٢-

):الانتقاء كوسیلة لولادة أطفال أصحاء (التشخیص قبل زرع النطفة 
یѧѧتم تلقѧѧیح البویضѧѧة المѧѧأخوذة مѧѧن الزوجѧѧة بالحیѧѧامن المѧѧأخوذة مѧѧن الѧѧزوج خѧѧارج    

ثار الخلایا في مستنبت ثѧم یؤخѧذ عѧدد مѧن الخلایѧا فѧي عمѧر ثلاثѧة         الرحم ، ویتم استك
أیѧѧام ، ویѧѧتم إجѧѧراء التشѧѧخیص الѧѧوراثي علیھѧѧا للتأكѧѧد مѧѧن خلوھѧѧا مѧѧن الاعѧѧتلالات           

وعند ثبوت خلوھا من الاعتلالات الوراثیة یتم زرع الخلایا المتكѧاثرة فѧي   ٠الوراثي
.رحم الزوجة لولادة طفل سلیم بإذن االله

الوسیلة الأسر ، وبخاصة من لدیھم مصابین بأمراض وراثیѧة متنحیѧة   وتمكن ھذه
٠) ٨شكل ـ ( ، من إنجاب أطفال أصحاء 

التشخیص قبل زرع النطفة): ٨شكل ـ(

الأمالأب

البویضةالحیوان المنوي

:التشخیص أثناء الحمل
عѧن طریѧق   تكمن المعضلة في كون الفحص أثناء الحمل یجرى ـ فѧي العѧادة ـ    

عشر إلى الرابع عشѧر  ثانيخلال الأسابیع من الفحص عینة من الزغابات المشیمیة 
وتحمѧѧل الفحوصѧѧات خطѧѧر الإجھѧѧاض والتشѧѧوه الجنینѧѧي إن أجѧѧري       ٠مѧѧن  الحمѧѧل  

، إن )٢٨(حمل معضلة شرعیةویمثل إجراء ونتیجة الفحص أثناء ال٠التحلیل قبل ذلك 
ثبت إصابة الجنین بمرض وراثي ، وفي حالة خلو الجنین مѧن الاعѧتلالات الوراثیѧة    

.)٩ـشكل ( یتم طمأنة الوالدین

الإخصاب خارج الرحم

تكاثرالخلایا
في مستنبت

خلية٢ـ ١
)أيام ٣عمر ( 

إجراء التشخیص الوراثي

)یستبعد ( مریض 
سليم

غرس الخلايا السليمة 

المتكاثرة في رحم الأم

ولادة طفل سلیم 
بإذن االله
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-١٣-

جراءات المحتملة في ضوء ذلكلإواأثناء الحمل الوراثي طرق التشخیص :)٩شكل ـ(

الموجات فوق الصوتیة ـ فحص الجنین ب
أوالأم،حص دم فـ 
ص دم الجنین ، أوحفـ 
فحص عینة من السائل الأمنیوسي ، أوـ 
فحص عینة من الزغابات المشیمیةـ 

استمرار الحمل ؟ -
)توجد محاذیر شرعیة فى ھذه الحالة( إجھاض ؟؟ -
اثیة بالجنین داخل الرحمتصحیح العیوب الور-
العلاج الطبي أو الجراحي أو بالمورثات بعد الولادة -

التѧѧي تجѧѧرى أثنѧѧاء الحمѧѧل إلѧѧى التشѧѧخیص المبكѧѧر      الوراثیѧѧة تھѧѧدف الفحوصѧѧات  و
للاعتلالات الوراثیة المسببة للإعاقات بھدف وضع الاسѧتراتیجیات الملائمѧة للتѧدخل    

لتصѧحیح بعѧض الاعѧتلالات    ،یاً أو باسѧتخدام العѧلاج بالمورثѧات   المبكر، سواء جراح
الوراثیة للحد من ولادة أطفال یعانون من الأمراض الوراثیة أو المقعدة  أو التخفیف 

بعѧض التحالیѧѧل الكیمیائیѧة وتحلیѧѧل   مѧن حѧدتھا ومضѧѧاعفاتھا وتشѧمل ھѧѧذه الفحوصѧات     
ا الفحص بالموجات فѧوق  الحمض النووى للجنین المأخوذ من السائل الأمنیوسى وكذ

وتسѧѧتخدم ھѧѧذه الفحوصѧѧات للتشѧѧخیص المبكѧѧر لѧѧبعض الاعѧѧتلالات       . الصѧѧوتیة لѧѧلأم 
الوراثیѧѧة أثنѧѧاء الحمѧѧل مثѧѧل متلازمѧѧة داون وعیѧѧوب الأنبѧѧوب العصѧѧبى والاعѧѧتلالات     

٠الصبغیة وغیرھا

إجراء التشخیص 
الوراثي

سلیم غیر سلیم

یستمر الحمل
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-١٤-

:التشخیص عند الولادة
لمولѧѧود وإجѧѧراء  یѧѧتم التشѧѧخیص عنѧѧد الѧѧولادة بأخѧѧذ عینѧѧة دم مѧѧن الحبѧѧل السѧѧري ل    

والوراثي لھا بھدف التشخیص المبكر للاعتلالات الوراثیة ومن ثم الفحص المخبري
وضع برامج التدخل المبكر سواء جراحیاً أو علاجیѧاً لتصѧحیح الاخѧتلالات الوراثیѧة     

٠)١٠شكل ـ ( التي قد تؤدي إلى الإعاقة وكذلك وضع برامج التأھیل الملائمة لھا 

عند الولادةالوراثي تشخیص ال) : ١٠شكل ـ (

إجراء الفحص السريري عينة دم من الطفل

إجراء الفحص الوراثي 

تصحيح العيوب الوراثية

بالعلاج بالمورثات ؟

طبيعيغير طبيعي

متاحعلاج ؟

غير متاح
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وتھѧѧѧدف الفحوصѧѧѧات المخبریѧѧѧة والوراثیѧѧѧة التѧѧѧي تجѧѧѧرى عنѧѧѧد الѧѧѧولادة إلѧѧѧى       
التشخیص المبكر للاعتلالات الوراثیة المسببة للأمѧراض المزمنѧة والإعاقѧات وذلѧك     

خطة الرعایة والتأھیل الملائمة للمصابین لتقلیل فرصة لیجیات بھدف وضع الاسترات
حدوث الإعاقات أو التخفیف من حدتھا ومضاعفاتھا وإتاحة المجال للتدخل الجراحي  

لتصحیح بعض ) إن أمكن ( أو العلاج الدوائي أو بالمورثات ) للتشوھات الجسدیة ( 
ى یمكن تشخیصھا عند الولادة الاعتلالات التالاعتلالات الوراثیة وتشمل بعض ھذه 

):٢جدول ـ(ما یليـ باستخدام بعض التحالیل الكیمیائیة وتحلیل الحامض النووى ـ
الأمراض التي یمكن تشخیصھا وراثیًا عند الولادة): ٢جدول ـ (

)مرض دوشین(ـ اضمحلال العضلات  ـ مرض الفنیل كیتونوریا
ـ ھشاشة الكروموسوم إكس الدرقیةـ نقص إفراز الغدة

ـ مرض ھنتنجتون ستقلابیة لاختلالات الاـ ا
ـ الاضمحلال التوتري للعضلات ـ التلیف الحویصلي

)الناعور ( ـ الھیموفیلیا  ـ الثلاسیمیا
ـ متلازمة داون ـ صبغة الدم المنجلیة

ویتم الكشف عن الأمѧراض الوراثیѧة والتشѧوھات لѧدى الموالیѧد ـ والتѧي قѧد تسѧبب          
إعاقѧات بدنیѧة أو ذھنیѧة فѧي مراحѧل مبكѧرة ـ وعѧادةً خѧلال الأربѧع وعشѧرون سѧѧاعة              

٠التالیة للولادة ویتم التأكد في بعض الحالات خلال الأسبوع الأول من ذلك التاریخ
وتشمل الاختبارات التي تجرى في ھذه المرحلة المبكرة اختبارات مخبریة لعینة 

ومѧع  ٠المزمنѧة والمقعѧدة السѧائدة فѧي المجتمѧع      الدم للكشف عن الأمراض الوراثیة و
تفاوت ھذه الأمراض في نسѧبة حѧدوثھا مѧن مجتمѧع  لآخѧر، إلا أن ھنѧاك اتفاقѧاً عامѧاً         

٠للكشف عن عدد من الاعتلالات المرضیة 
سبب الاعتلال وتѧأثیره الصѧحي والѧذھني علѧى الطفѧل      ) ٣ـ جدول( ویوضح 

ج المتѧوفرة لѧبعض ھѧذه الأمѧراض     ویعطي لمحة عن الفحص المبѧدئي ووسѧائل العѧلا   
٠المبكر لحدیثي الولادة الوراثيالسائدة ، والتي یرتكز علیھا مبدأ الكشف

الاختبارات الوراثیة الرئیسة في الكشف المبكر والتدخل لحدیثي :  )٣جدول ــ (
الولادة
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العلاج الفحص المبدئي التأثیر السبب الاعتلال

إحلال
الھرمون

یر ھرمون تقد
تنشیط الغدة 

الدرقیة

قصور ذھني-
بطؤ النمو-

نقص 
وظائف 
الغدة 
الدرقیة

نقص إفراز 
الغدة 
الدرقیة

إحلال 
الھرمون

١٧تقدیر ھرمون 
ھیدروكسي
بروجسترون

الخلط في -
تشخیص الجنس

فقدان الأملاح من -
الجسم

قصور في 
تكوین الھرمون

تضخم 
الغدة 
الكظریة

علاج طبیعي 
وتدخل 
إن جراحي،

لزم الأمر

تقدیر ھرمون 
اتین كاینیزیكر

ضمور مضطرد 
للعضلات

طفرات في 
المورثات 

الجینیة

ضمور 
العضلات

تناول عقار 
لبنسلینا
التحصین و

والتطعیم
تجنب و

مسببات 
ترسب النوبات

التحلیل 
الكھربائي

أنیمیا مزمنةـ 
نوبات ألام حادةـ 

تشوھات الجھاز ـ 
الھیكلي ومضاعفات 

ىعضویة أخر

اختلال -
تركیب صبغة 

الدم

اختلالات 
صبغة الدم

الأنیمیا " 
"الوراثیة 

نقل دم دوریاًـ 
لعلاج ـ ا

لإخراج
لحدید من ا

الجسم
رع نخاعـ ز

العظام

مدى ثبات -
تركیب الخلیة 
الدمویة الحمراء

الأنیمیا المزمنةـ  
نقل دم وعلاج ـ  

لإخراج عنصر 
الحدید من الجسم

اختلال توازن 
ج إنتا

البروتینیات في 
إحدى سلاسل 

صبغة الدم

الاعتلالات 
الثلاسیمیة

تجنب تناول -
المواد 

والأدویة 
المؤكسدة

ـ تقدیر فعالیة 
نوعیتھاوالخمیرة 

أنیمیا حادة عند 
تناول بعض 

المواد المؤكسدة 
كالفول وبعض 

الادویة

اعتلال 
مورثة 
الخمیرة

عوز 
خمیرة 
سداسي 
فوسفات 
الجلوكوز 
النازعة 

دروجیللھی
ن
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العلاج الفحص المبدئي التأثیر السبب الاعتلال

غذائي- تقدیر نسبة 
الحمض في البول

والقصور الذھني 
تأخر النمو نزیمالإنقص -

الفینیل 
كیتونوریا
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مقدمة
حثѧѧت الشѧѧریعة السѧѧمحةعلي حسѧѧن أختیѧѧار الزوجѧѧة الصѧѧالحةوالتي بѧѧدورھاتعتبر  
نواة لتكوین أسرة سعیدة قѧرة عینھاأنجѧاب ذریةصѧالحة یسѧودھا الحѧب والوئѧام،       

إذلال كѧل  أبنѧائھم، ویسѧتمیتا فѧي    حیاةلأفضل ماھوفي توفیر ان الزوحیتفانى فلا 
مѧѧن الأمѧѧراض بحیѧѧث ینشѧѧدا اقصѧѧى  أبنѧѧائھموخلѧѧو الصѧѧعوبات مѧѧن أجѧѧل سѧѧلامة 

فلا مانع من حرص الإنسان على أن یكون أذا . الرعایة الوقائیةالصحیةدرجات 
بѧѧإجراء ا یمكѧѧن تجنبѧѧھھذجسѧѧدي أو عضѧѧوي،عیѧѧبسѧѧلیما معѧѧافى مѧѧن كѧѧل نسѧلھ  
وقبѧل أن نلقѧى الضѧوء علѧى دلالات الفحѧص      . وراثي اللازمةلفحص الت اعملیا

. الوراثي لابد لنا من أعطاء نبذة عن ھذه الأمراض

:أنواع لأمراض الوراثیة
في عدد الصبغیاتةلقلة أو زیادةنتیجثأمراض وراثیة تحد.١

(Chromosomes Disorder).أو نتیجة تغیر في تركیبةالصبغیات 
بالنسبة للأطفال %) ٠.٥(حالة٢٠٠لكل ١ة ھذه الأمراض بنسبة وتقدر نسب

.حدیثي الولادة
(Down Syndrome)متلازمةداون : مثال للأمراض الصبغيات

).٢١كروموسوم الثلاثي (زیادة في عدد الكروموسومات 
وعتبر مرضاً وراثیاً ینتقѧل عبѧر الأجیѧال   یلا في ھذه الحالة المرض 

بھا المرض التكرار لیةاحتماو، في اغلب الأحیانبھلا تتكرر الإصابة 
مل فیھا المرأة في المستقبلحمرة تل في ك% ٢إلى % ١تتراوح بین 

كروموسѧوم  (ببعضѧھا الѧبعض   كروموسومین متلاصقینلوجود ةجنتی
للكروموسѧѧѧѧومین أحѧѧѧد الوالѧѧѧدین  عѧѧѧѧن حمѧѧѧل  وھѧѧѧذا ینѧѧѧتج   ) مركѧѧѧب  

رار الإصѧابة فѧي المسѧتقبل    نسبة احتمال تكھذه الحالةفي . المتلاصقین
النسبة بین الوالدینفتزید وتختل

یمكѧѧن أن ،وجѧود نѧѧوعین او اكثѧѧر مѧن الخلایѧѧا  (Mosaic) الموزیѧك  
%١ةتكرر بنسب

Monogeneic or Mendelian)أمѧراض وراثیةأحادیѧةالمورثات   .٢
Disorders)

ٍٍ Single Geneوھذه الأمراض تنتج نتیجة لخلل أو طفرة في مورثة واحدة 
. للأطفѧال حѧدیثي الѧولادة   ةحالѧة بالنسѧب  ١٠٠٠لكѧل  ١٠وتقدر ھذه الأمراض بـ 

Inheritance)مورثتھѧا لولا تخلو ھѧذه الأمѧراض بѧأن تكѧون طریقѧة انتقѧا      
Pattern)بین الأجیال عن:

وتقدر ھذه الأمراض Autosomal Recessive)(ةوراثة متنحی.أ
. حالة١٠٠٠لكل ٢.٥بـ 
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وتقدر ھذه الأمراض بـ Autosomal Dominant)(ةوراثة سائد.ب
حالة١٠٠٠لكل ٧

الجنسѧѧي  مطریѧѧق الكرموسѧѧونومرتبطѧѧة عѧѧةسѧѧائد/ةوراثѧѧة متنحیѧѧ.ت
(X-linked or Y-linked)     ـѧراض بѧذه الأمѧدر ھѧل  ٠.٤وتقѧلك

حالة١٠٠٠

تحدث نتیجة تداخل  (Complex Diseases)أمراض شائعة ومعقدة . ٣
 ѧѧا العوامѧѧل منھѧѧدة عوامѧѧةالورلعѧѧات(اثیѧѧالمورث (ةѧѧل البیئیѧѧوالعوام) غوطѧѧكالض

).الخ..والنظام الغذاء واللیاقة البدنیة، النفسیة

Mitochondrial) أمѧѧѧѧراض تنتقѧѧѧѧل عѧѧѧѧن طریѧѧѧѧق المیتوكونѧѧѧѧدریا.٤
Inheritance)وطریق ثوارثھا عبر الأجیال یكون عن طریق الأم فقط

:دواعي الفحص الوراثي

.(Mental Retardation)الإعاقة العقلیة.١
الأطفѧѧال اوالبѧѧالغین الѧѧذین لѧѧدیھمُ إعاقѧѧة أو عیѧѧوب خلقیѧѧة قѧѧدتكون جѧѧزء مѧѧن         .٢

.(Multiple  Anomalies)اعراض مرض وراثي 
. (Metabolic Disorders)الأمراض الأستقلابیةأوالتمثیل الغذائي .٣
أو ولادات الموالیدالمیتѧھ (Miscarriages)حالات الإجھاض المتكررة .4

(Stillborn).
الزوجین الغیر قادرین على الأنجاب رغم عѧدم وجѧود أسѧباب عضѧویة تمنѧع      .5

.Couples with unexplained infertility) (ذلك
. (Neurological Disorders)الأمراض العصبیة .6

التѧѧѧѧѧѧѧي لѧѧѧѧѧѧѧدیھاتأخرفي تطѧѧѧѧѧѧѧور النمѧѧѧѧѧѧѧو  ) الأطفѧѧѧѧѧѧѧال أوالبѧѧѧѧѧѧѧالغین(الحѧѧѧѧѧѧѧالات 7.
(Developmental Delay)  عوبات تѧدھم صѧة أوعنѧعلیمی (Learning

Difficulties)  .
سѧѧѧѧرطان أسѧѧѧѧري الѧѧѧѧذین لѧѧѧѧدیھا تѧѧѧاریخ عѧѧѧѧائلي بوجود ) البѧѧѧѧالغین(الأشѧѧѧخاص  .8

(Familiar Cancer Syndromes)الѧѧѧر الأجیѧѧѧدي عبѧѧѧرطان الثѧѧѧكس ،
.والقولون

(Genetic Disease)الأبѧѧوین الѧѧذین لѧѧدیھاابناء او بنѧѧات مصѧѧابون بمѧѧرض  .9
Chromosome) ر طبعیѧѧѧةحѧѧѧاملین لصѧѧѧبغیات مركبѧѧѧة غیѧѧѧ  وراثѧѧѧي أو

Abnormality)
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كنتیجة لضمور (الأبوین الذین لدیھاابناء او بنات مصابون بالعمي الوراثي .10
.إعاقھ سمعیةأولدیھم) لیبرالعصب البصري أومرض 

أصѧѧحاب المھѧѧن الخطѧѧرة كالѧѧذین یعملѧѧون فѧѧي مجѧѧال الأشѧѧعاعات والمصѧѧانع   .10
یات أو المورثѧات وبالتѧالي یمكѧن أن    الكمیاویة التي ثبت تأثیرھاعلمیاعلي الصبغ

.تنتقل عبر الأجیال

:   برنامج الفحص الوراثي 
الفحѧص الطبѧي قبѧل الѧزواج علѧى     كان لقѧرار مجلѧس الѧوزراء القاضѧي بѧإجراء      

الصدى الكبیر في الأوساط الطبیة والشѧعبیةویدل علѧي مѧدى حѧرص     السعودیین
ارتفاع معدل أشارت الي میة علالدراسات وأن اللاسیماوأستشعار الدولة بأھمیة و
ѧѧѧراض الوراثیѧѧѧار الامѧѧѧابةةوانتشѧѧѧبة الإصѧѧѧاتكثیف نسѧѧѧرا لكبھѧѧѧزاوج نظѧѧѧة التѧѧѧثاف

أن نسبة انتشار امѧراض  فعلي سبیل المثال .المجتمععوائل والداخلي بین أفراد 
رغم انھالاتنتشر في جمیع مناطق المملكة %٢٥-٢٠الدم الوراثیة تبلغ ما بین 

. الأخرى والأكثر شیوعا؟فما ھو معدل الأمراض

طبعاالھѧѧѧدف الأساسѧѧѧي ھѧѧѧو الحѧѧѧد قѧѧѧدر الإمكѧѧѧان مѧѧѧن الأمѧѧѧراض الوراثیѧѧѧةوإیجاد  
،وكأي برنѧامج فѧي طѧور التطبیѧق لابѧد      الخدمات الصحیةاستراتجیةحیال تطویر 

.من وجود ثغرات أو مؤشرات یجب تطویرھا لجعل برنامج الفحص متكامل

لھذا البلد؟یفي والرؤیة المستقبلیةھل برنامج الفحص الوراثي الحالي: سؤال

:   سلبیات برنامج الفحص الوراثي الحالي

أن الفحѧѧѧص الѧѧѧوراثي الحѧѧѧالي یركѧѧѧز علѧѧѧي مرضѧѧѧین وراثیѧѧѧین ھمѧѧѧا الأنمیѧѧѧا       .١
وكѧذالك  (Thalassemia)والثلاسѧمیا (Sickle Cell Anemia)المنجلیѧة 

الأمراض المعدیةوفصائل الدم

لمملكѧѧة نجѧѧد أن الفحѧѧص الحѧѧالي یخѧѧدم شѧѧریحة  بѧѧالنظرالي التركیبѧѧة السѧѧكانیة ل.٢
معینѧѧة مѧѧن السѧѧكان وبѧѧالأخص منѧѧاطق أنتشѧѧارأمراض الѧѧدم الوراثیѧѧة كالمنطقѧѧة        
الشѧѧرقیة ومنطقѧѧة جیѧѧزان وفѧѧي بعѧѧض مѧѧدن منطقѧѧة المدینѧѧة المنѧѧورة ولا یشѧѧمل       

.التغطیة الشاملة لسكان المملكة
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ھنالѧѧѧѧѧѧك أمѧѧѧѧѧѧراض كѧѧѧѧѧѧان مѧѧѧѧѧѧن الأجѧѧѧѧѧѧدر شѧѧѧѧѧѧملھابالفحص الѧѧѧѧѧѧوارثي نظѧѧѧѧѧѧرا  .٣
وعلѧي اسѧاس انتشѧارھا بѧین افѧراد      ، شارھاوخطورتھااكثر من أمراض الدملأنت

.المجتمع

الأعباء المالیة والأقتصادیةالباھضة والمترتبة علي تعمѧیم الفحѧص الحѧالي    .٥
. والتي لا تستندالي أسس علمیة بحتھ

نتائج الفحص الحѧالي قدتفسѧر تفسѧیر خѧاطىء ممѧا قѧد یѧوھم بخلѧو المعنѧین          .٤
.مراض الوراثیة ممایترتب علي ذلك عواقب وخیمةبالفحص من الأ

الطریقѧѧة الحالیѧѧة التѧѧي تتѧѧداول بھѧѧا الفحصѧѧوص الوراثیѧѧة لا تحفѧѧظ الحقѧѧوق    .٥
الفردیة للمعنین بالفحص مماقد یؤدي الي تسرب نتѧائح الفحوصѧات الإیجابیѧة    

.والتي تعود بالضرر علي اصحابھاإجتماعیا أو نفسیا

دیلѧѧة للمعنѧѧین بѧѧالزواج أو الإقتѧѧران حѧѧѧال     لا توجѧѧد خطѧѧط صѧѧحیة متكاملةوب   .٦
تمسѧѧѧكمھا باتمѧѧѧام عملیѧѧѧة الѧѧѧزواج أو الإقتѧѧѧران رغѧѧѧم ثبѧѧѧوت إجابیѧѧѧة حمѧѧѧل كѧѧѧل    

.منھمابالمرض الوراثي

ھل من الممكن جعل برنامج الفحص الوراثي الحالي ناجح ومتكامل؟: سؤال

: أقتراحات وتوصیات تطویر برامج الفحص الوراثي

منھابالوســـѧѧѧـائل المختلـѧѧѧـفة المسѧѧѧموعة  علامیѧѧѧة أعѧѧѧداد بѧѧѧرامج توعویѧѧѧة أ  .١
وتنشر الوعي الثقافي الصѧحي الѧوراثي واھدافѧھ بѧین افѧراد      عجوالمرئیة تشـــ

. المجتمع تحت أشراف متخصصون من الطب الوراثي
أمكانیѧѧѧة أعѧѧѧداد بѧѧѧرامج تعلمیѧѧѧة أكادمیѧѧѧة بѧѧѧین القطاعѧѧѧات الصѧѧѧحیة كѧѧѧوزارة    .٢

مѧѧѧѧѧѧع الجھѧѧѧѧѧѧات التعلیمیѧѧѧѧѧѧة الصحةوالشѧѧѧѧѧѧؤن الصѧѧѧѧѧѧحیة الأخѧѧѧѧѧѧرى وبالتعѧѧѧѧѧѧاون
ممثلةبالجامعات وبالأخص كلیات الطب والعلوم الطبیةومدینة الملك عبدالعزیز 

يالمتخصصѧة فѧ  تللعلوم والتقنیة حیال تطویر بѧرامج مѧن أجѧل أعѧدادا لكفѧاءا     
طب الوراثة مѧن أطبѧاء وعلمѧاء وفنѧین ومرشѧدین وراثѧین یسѧاھمون بѧالوعي         

.الوراثي

معنوي والتسھیلات لتشجیع المعنین بالطѧب الѧوراثي   تقدیم الدعم المالي وال.٣
بعمل مسح میداني لدراسة الأمراض الوراثیة الشائعةوالمنتشѧرة بѧین مختلѧف    
شرائح المجتمع السكاني من قبائѧل وعشѧائر وعوائѧل ، والأبتعѧاد قѧدر الإمكѧان       

.عن نسخ وتقلید الدراسات الغربیة التي لایمكن الأستفادة منھا محلیا
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-٢٣-

فحѧѧص الѧوراثي نѧѧواة لمشѧѧروع وطنѧي یمكѧѧن مѧѧن خلالѧة الѧѧزام جمیѧѧع    جعѧل ال .٤
الأطفѧѧѧال الموالیѧѧѧد وحѧѧѧدیثي الѧѧѧولادة وطѧѧѧلاب وطالبѧѧѧات المѧѧѧدارس والجامعѧѧѧات    
بѧѧالفحص الѧѧوراثي ،بحیѧѧث الأسѧѧتفادة مѧѧن ھѧѧذا المشѧѧروع ببنѧѧاء قاعѧѧدة بیانѧѧات      
معلوماتیѧة یمكѧن الأسѧتفادة منھابرسѧم الخطѧط الأسѧتراتجیة بعیѧدة المѧدى التѧي          

وایضѧѧا ھѧѧذه البیانѧѧات یمكѧѧن    . م بتحسѧѧین الخѧѧدمات الصѧѧحیة المسѧѧتقبلیة   تسѧѧاھ
الأستفادة منھا بتحدید مدى لیاقѧة الفحѧص الѧوراثي بѧین الѧراغبین بѧالزواج أو       

.الأقتران دون الحاجة الي تعریضھماللضررالأجتماعي والنفسي

أعѧداد المراكѧز الطبیةالوراثیةالمتخصصѧة علѧي اعلѧي المسѧتویات لمواكبѧت        .٥
.یاجات المجتمعإحت

أعѧѧداد أسѧѧالیب علاجیѧѧة بدیلѧѧة لمѧѧن أراد الѧѧزواج أو الأقتѧѧران مѧѧن حѧѧاملى         . ٦
أو بالكشѧف  (IVF)الأمراض الوراثیة شریطة جوازھا شرعیاكأطفال الأنابیѧب  

.في الشھور الأولي من الحمل(PGD)علي الأجنة وراثیا
-
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	(شكل  ـ4): توريث الاعتلالات الوراثية من الأبوين الحاملين للمورثات المعتلة للأبناء
	الأم الأب

	(شكل ـ8): التشخيص قبل زرع النطفة
	الأبالأم
	الحيوان المنوي  البويضة
	(شكل ـ9 ) : طرق التشخيص الوراثي أثناء الحمل والإجراءات المحتملة في ضوء ذلك
	ـ فحص الجنين بالموجات فوق الصوتية
	ـ فحص الجنين بالموجات فوق الصوتية
	تضخم الغدة الكظرية
	ضمور العضلات

	ـ نقل دم دورياً
	الاعتلالات الثلاسيمية
	الفينيل كيتونوريا


	الموزيك  (Mosaic)وجود نوعين او اكثر من الخلايا,يمكن أن تكرر بنسبة 1%
	.7الحالات (الأطفال أوالبالغين) التي لديهاتأخرفي تطور النمو (Developmental Delay) أوعندهم صعوبات تعليمية (Learning Difficulties).
	برنامج الفحص الوراثي :
	سؤال: هل برنامج الفحص الوراثي الحالي يفي والرؤية المستقبلية لهذا البلد؟
	سلبيات برنامج الفحص الوراثي الحالي:
	1.أن الفحص الوراثي الحالي يركز علي مرضين وراثيين هما الأنميا المنجلية(Sickle Cell Anemia) والثلاسميا(Thalassemia) وكذالك الأمراض المعديةوفصائل الدم
	2.بالنظرالي التركيبة السكانية للمملكة نجد أن الفحص الحالي يخدم شريحة معينة من السكان وبالأخص مناطق أنتشارأمراض الدم الوراثية كالمنطقة الشرقية ومنطقة جيزان وفي بعض مدن منطقة المدينة المنورة ولا يشمل التغطية الشاملة لسكان المملكة.



