
 Chromosome aberrations: الصبغيةالزيوغ 
 بعض فيو  ا.خلاياى في الصبغيات عدد في بالتغيرات الحية الكائنات مف لمعديد الظاىرية الأنماط تتأثر

 التغييرات ىذه توصؼ ما عادةالصبغي إلى ظيور عواقب وخيمة.  مف جزء يؤدي تغير ،الأحياف
التي  الحية الكائنات توصؼ. الحي مكائفل (Ploidy) يةالصيغة الصبغ في اختلافات أنيا عمى العددية
 الكائنات ، أماEuploidبأنيا حقيقية الصيغة الصبغية  الصبغيات مف طبيعية أو كاممة ةمجموعلدييا 
 متعددة نيابأ فتوصؼ تصبغياال مف إضافيةكاممة  متمؾ في خلاياىا أكثر مف مجموعةت التي

 يُشار أساسي، صبغي عدد إلى بالإشارة الصبغيات تعدد مستوى وصؼ ويتـ. Polyploid الصبغيات
الخمية أو الكائف  ، وىكذا )وىو عدد الصبغيات الطبيعي الموجود في الأعراس(. nالحرؼ ب عادةً  إليو

)أي يضـ مجموعتيف مف الصبغيات الأساسية(. و الكائف  2nىو  Diploidالصبغية  الصيغة ثنائي
مف الصبغيات الأساسية(.  مجموعات ثلاث)أي يضـ  3nىو  Triploidثلاثي الصيغة الصبغية 

مف  مجموعات أربع)أي يضـ  الصبغات 4nىو  Tetraploidوالكائف رباعي الصيغة الصبغية 
تكوف فييا الصيغة الصبغية الطبيعية فاقدة  التي الكائناتتوصؼ . دواليؾ وىكذا الصبغيات الأساسية(،

، Aneuploidغير حقيقية أو مختمة الصيغة الصبغية  بغيةص صيغةتمتمؾ  اأنيب منو جزءلصبغي أو 
وعدـ الخمط بيف  التمييزيجب  وبذلؾ .محدد جيني خمؿ مف الحية الكائنات ىذه سوؼ تعاني وبالتالي

، حيث Polyploidوالكائنات متعددة الصيغة الصبغية  Aneuploidالكائنات مختمة الصيغة الصبغية 
 ما وعادة ، الجينوـ مف جزءفي ي عدد تغير إلى يشير Aneuploidyأف اختلاؿ الصيغة الصبغية 

 عددي تغيير إلى يشير Polyploidy الصيغة الصبغية تعدد أف حيف في ،فقط في صبغي واحد يكوف
 جيني،وعدـ توازف  خمؿيتضمف  الصبغية الصيغة اختلاؿأيضاً، . صبغياتال مف كاممة مجموعة في

 مف ذلؾ.يتض لا الصيغة الصبغية تعدد بينما

 Aneuploidyختلال الصيغة الصبغية: ا
أو الانقساـ المنصؼ تؤدي إلى  Mitosisقد تحدث أخطاء في توزع الصبغيات أثناء الانقساـ الفتيمي 

لا تواصؿ عادة الخلايا الجسدية مختمة الصيغة الصبغية  .ظيور خلايا ينقصيا أو يزيد فييا صبغي
Aneuploid  ًإلى خمية سرطانية.الحياة، وقد تتطور أحيانا 

صبغياً مسؤولة عف تشكيؿ بيوض ممقحة مختمة الصيغة  23تُعد الأعراس الحاممة لأقؿ أو أكثر مف 
، و (Trisomy). يُطمؽ عمى الزيادة في صبغي ما تثمث الصبغي Aneuploid zygotesالصبغية 

 . (Monosomy)يسمى نقص أحد الصبغيات أُحاد الصبغي 
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    Autosomal trisomyة: يات الجسديغلصباتثمث  

  21متلازمة تثمت الصبغي (Trisomy 21)  أو متلازمة داوف(Down syndrome). 
، أما الذكر XX, +21 ,47تُكتب الصيغة الصبغية لأنثى حاممة ليذا التثمث عمى الشكؿ التالي: 

 . XY, +21 ,47فتُكتب كالتالي: 
 18الصبغي  متلازمة تثمث (Trisomy 18) إدوارد  أو متلازمة(Edwards syndrome). 

، أما XX, +18 ,47لأنثى مصابة بمتلازمة إدوارد عمى الشكؿ التالي: تُكتَب الصيغة الصبغية 
  .XY, +18 ,47مُصاب فتُكتب صيغتو كما يمي: الذكر ال

  13متلازمة تثمث الصبغي (Trisomy 13)  باتوأو متلازمة (Patau syndrome). 
أما الذكر ، XX,+13 ,47عمى الشكؿ التالي: تُكتب الصيغة الصبغية لأنثى مصابة بمتلازمة باتو 

 XY, +13 ,47المُصاب فتُكتب صيغتو كما يمي: 

  Sex chromosome trisomyتثمث الصبغيات المُحددة لمجنس: 

سريرية وحيوية أقؿ ضرراً مف تمؾ المُشاىدة في تمث  تأثيراتيسبب وجود صبغي محدد لمجنس زائد 
 الصبغيات الجسدية. نذكر مف تثمثات الصبغيات المُحددة لمجنس مايمي: 

  مة كلاينفمتر متلازKlinefelter syndrome : 
        . XXY,47تكوف الصيغة الصبغية لدييـ  
  تثمث الصبغيX (Trisomy X) : 
  .XXX ,47تكتب الصيغة الصبغية عمى النحو التالي:  
  الصبغيY الزائد: 

 . XYY ,47تكوف صيغتو الصبغية 
 ، XXX ,48و  XXYY ,48ذُكر وجود حالات تحمؿ الكثير مف الصبغيات المحددة لمجنس مثؿ: 

 Sex chromosome monosomyلمجنس:  أُحادي الصبغي المُحدد1 51.1.3
، و تدعى بمتلازمة تيرنر Xالصبغي المُحدد لمجنس ىي أُحادية الصبغي الة واحدة لُأحادية ذُكرت ح

(Turner’s syndrome) تكوف الصيغة الصبغية للإناث الحاملات لمنقص في الصبغي .X كما 
 . X0 ,45يمي:

 لدى مولود حي. Y (45. Y0)لـ تُذكر أي حالة في الأدبيات الطبية عف وجود أُحاد الصبغي 
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 Chromosome Structural Changesالتبدلات الصبغية البنيوية: 
 :Deletionالخَبْن  1.

ىذا النوع مف التشوه في الصبغي نفسو مؤدياً لفقد مادة وراثية منو. يُرمَّز لمخبف وفقاً لمنظاـ يحدث 
. يمكف أف يحدث الخبف في أطراؼ الصبغي، delبػ:  ISCNالعالمي لتسمية الصبغيات لدى الانساف 

 . نذكر مف الأمثمة عف الخَبْف الانتيائي:Terminal deletionف الانتيائي ويُسمى الخَبْ 
 متلازمة مواء القطة (Cri-du-chat) الخَبْف انتيائي في الذراع القصير مف الصبغي : تنجـ عف

. وتفُسر عمى النحو XY, del(5)(p15) ,46الخامس. تُكتب صيغة متلازمة مواء القطة كما يمي: 
ة لذكر يحمؿ عدداً طبيعياً مف الصبغيات، لديو خبف في العصابة الخامسة مف التالي: صيغة صبغي

 المنطقة الأولى لمذراع القصير في الصبغي الخامس. 
  ولف هيرشورن متلازمة(Wolf-Hirschhorn syndrome) : انتيائي في الذراع تنجـ عف خبف

ولؼ ىيرشورف كما يمي: النووية لذكر مصاب بمتلازمة صيغة الالقصير مف الصبغي الرابع. تُكتب 
46, XY, del(4)(p16.3) . 

 Interstitial)ضمف الصبغي ويطمؽ عميو في ىذه الحالة الخَبْف الخلالي قد يحدث الخبف كما 
deletion)  الػب . ولتوضيح طريقة كتابة صيغة الخبف بحس9.15الشكؿ ISCN  نأخذ المثاؿ

تلاؿ في عدد الصبغيات لدى تشير الصيغة إلى عدـ وجود اخ XX, del(X)(p1p2) ,46التالي: 
 .2و  1بيف المنطقتيف  Xإلى وجود خبف في الذراع القصير مف الصبغي   delويدؿ الرمز الأنثى،

 :Duplication التضاعف .2
يمكف أف ينشأ  .غي نفسوىو وجود لقطعة أو لموضع واحد مف الصبغي لأكثر مف مرة عمى الصب

 ISCNيُرمَّز التضاعؼ وفقاً لنظاـ ساو خلاؿ الانقساـ المنصؼ. غير مت التضاعؼ بسبب حادثة عبور
تدؿ عمى أف المريض ىو ذكر و لا يحمؿ  XY, dup(14)(q1q3) ,46. فمثلًا الصيغة dupبالرمز 

نما (46)أي اختلاؿ في عدد صبغياتو  الرابع عشر مف الصبغي في الذراع الطويؿ  (dup)تضاعؼ ، وا 
 .2و  1بيف المنطقتيف 

 :Inversionالانقلاب  51
ثـ انقلاب الشدفة   DNAالذي يحدث في ىذا النوع مف التبدلات الصبغية ىو كسر في طاقي الػ

والتحاميا ضمف الصبغي نفسو، مما يؤدي لتغير في ترتيب الجينات عمى الصبغي. إذا  180°المكسورة 
 Paracentricشدفة المُنقَمِبة يسمى الانقلاب انقلاباً مجاوراً لممركز كاف القسيـ المركزي خارج ال

Inversionذا كاف القسيـ المركزي ضمف الشدفة المُنقَمِبة لممركز يسمى الانقلاب انقلاباً مُحيطاً  ، وا 

Page 3 of 18

شق
دم
عة 
جام

 

نية
الثا

سنة 
- ال
حية
لص
وم ا
لعل
ية ا
 كل

لام
الك
ق و
نط
م ال
قوي
م ت
قس
ت و
عيا
سم
م ال
قس

 

اني 2022
 الث
صل
الف
 

بي
زع
ر ال
سام

ور 
دكت
ال



Pericentric Inversion . يُرمَّز الانقلاب وفقاً لمنظاـ العالمي لتسمية الصبغيات لدى الانسافISCN 
أنثى لا يوجد لدييا أي ، XX, inv(9)(p13q22) ,46. تقُرأ الصيغة عمى النحو التالي: inv بالرمز

نما لدييا انقلاب في الصبغي التاسع. و تشير الأرقاـ و الأحرؼ إلى أف  اختلاؿ في عدد صبغياتيا، وا 
مف  2في المنطقة  2مف الذراع القصير و العُصابة  1في المنطقة  3في العُصابة نقطتي الكسر حدثتا 

  الذراع الطويؿ.
 :Translocation الإزفاء )الانتقال( 41

. قد Nonhomololgous chromosomesانتقاؿ لشدفة/ شدؼ ما بيف صبغييف غير متماثميف  ىو
، و تنتقؿ قطعة أخرى 2إلى الصبغي  1أي تنتقؿ قطعة مف الصبغي ىذا الانتقاؿ بشكؿ متبادؿ يكوف 

. وقد Reciprocal translocation، يسمى ىذا النوع بالإزفاء المتبادؿ 1إلى الصبغي  2مف الصبغي 
 .Nonreciprocal translocationيكوف الانتقاؿ مف صبغي إلى آخر ويسمى بالإزفاء غير المُتبادؿ 

. و تقُرأ الصيغة t بالرمز ISCNوفقاً لمنظاـ العالمي لتسمية الصبغيات لدى الانساف يُرمز للإزفاء 
، ذكر لا يوجد لديو اختلاؿ في عدد  XY, t(7:19)(q22;q13) ,46الصبغية التالية كما يمي:

نما متبادؿ مابيف الصبغييف السابع و46صبغياتو  التاسع عشر. و تتوضع نقطتا الكسر عند  ، وا 
مف الذراع  1في المنطقة  3وعند العصابة  7مف الذراع الطويؿ لمصبغي  2في المنطقة  2العصابة 

قد انتقمت إلى  7وىذا يعني أف الشدفة المكسورة مف الذراع الطويؿ لمصبغي  .19الطويؿ لمصبغي 
، و انتقمت الشدفة المكسورة مف 19طويؿ لمصبغي والتحمت في نقطة الكسر مف الذراع ال 19 الصبغي 

  .7و التحمت في نقطة الكسر مف الذراع الطويؿ لمصبغي  7إلى الصبغي  19الذراع الطويؿ لمصبغي 
 
 

 Genetic Counseling: الجينيالاستنصاح 
يُعد الارتقاء بالصحة و تعزيزىا و اتخاذ الوسائؿ الوقائية مف الأىداؼ الرئيسية لمرعاية الصحية الأولية 

ـ الخاطئة الناتجة عف تداخؿ الوراثة الموجية لمفرد و المجتمع لتعديؿ السموؾ الصحي، وتصحيح المفاىي
 والسموؾ و البيئة و نمط الحياة.

يدخؿ الاستنصاح الجيني والفحوصات الطبية قبؿ الزواج في مجاؿ الطب الوقائي الذي ييدؼ إلى الحد 
 مف الأمراض الوراثية.
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 تعريف الاستنصاح الجيني:   

تيدؼ إلى مساعدة الأفراد المصابيف أو ذوي اختطار الإصابة  يُعَرَّؼ الاستنصاح الجيني بالعممية التثقيفية التي
بأمراض وراثية، وذلؾ لفيـ طبيعة الاضطراب الوراثي، انتقالو، والخيارات المتوفرة ليـ في التدبير و التخطيط 

 العائمي، إضافة إلى تقديـ الدعـ النفسي وخطة التعامؿ مع الحالة الوراثية.
ت حوؿ الأمراض الوراثية غالباً ماتتـ مف قبؿ فريؽ مف اختصاصي الوراثة رغـ أف وظيفة توفير المعموما

فإنو يمكف أيضاً توفير المعمومات  Genetic counselorsالطبية عاليي التدريب والناصحيف الوراثييف 
 مف قبؿ طبيب العائمة، طبيب الأطفاؿ، طبيب النسائية والتوليد، أو الممرضة المختصة.

الجيني اعتماداً عمى فيـ المبادئ الوراثية، والقدرة عمى التعرؼ عمى الأمراض  الاستنصاحيجب أف يتـ 
الوراثية و المتلازمات النادرة و تشخيصيا، ومعرفة السير الطبيعي للاضطراب الوراثي و اختطاره 
ف معرفة طرائؽ التشخيص قبؿ الولادة و برامج التقصي المتوفرة والوصوؿ إلى المعمومات  رجعتو. وا 

 ؿ التقدـ في الاضطرابات الوراثية و الطرائؽ الطبية ىي ضرورية أيضاً.حو 
يتضمف الاستنصاح الجيني : القصة المرضية والعائمية وبناء شجرة النسب و الفحص الفيزيائي و 

بداء المشورة والمتابعة.  التشخيص وا 

 1 القصة المرضيّة و العائمية:61.2
، الذي غالباً مايكوف Probandاح الجيني لأجمو بالمُستمفِت يدعى الفرد المصاب الذي يُطمَب الاستنص

 طفلًا، وربما يكوف بالغاً، سواء أكاف ذكراً أـ أنثى، وربما يكوف قريباً لو.
لذلؾ يحتاج الأمر إلى أخذ قصة طبية معيارية لممُستمفت ولأي فرد آخر مصاب مف العائمة، إضافة إلى 

كذلؾ توثيؽ القصة قبؿ الولادة، الحمؿ، اثي النوعي في العائمة. معرفة التاريخ الطبيعي للاضطراب الور 
 و ظروؼ الولادة.

 

 :Pedigree 1 شجرة النسب51.2
لمقصة العائمية يُظير عبر الرسـ صمة القربى بيف أفراد العائمة،  diagramتُعد شجرة النسب مِبياف 

 ويبيف أياً مف أفراد العائمة ىو المُصاب بحالات طبية معينة.
ب الحصوؿ عمى معمومات شجرة النسب مف أجؿ ثلاثة أجياؿ مف العائمة الجاري تقييميا مف أجؿ يج

الاضطراب الوراثي. يتشارؾ أقرباء الدرجة الأولى )وىـ الأخوة، والأخوات، والآباء، والأبناء( مع 
 المُستمفت ) الذي لفت الانتباه لمعائمة تجاه المرض الوراثي( بنصؼ مادتيـ الوراثية.
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الذيف يتشاركوف بربع مادتيـ الوراثية ىـ أقرباء مف الدرجة الثانية )الأجداد، والأحفاد، والعمات، ىؤلاء و 
. وأخيراً يتشارؾ والخالات، والأعماـ والأخواؿ، وبنات الأخ وبنات الأخت، وأبناء الأخ و أبناء الأخت(

تُستخدـ في رسـ شجرة  ادتيـ الوراثية.بثُمف أو أقؿ مف مأقرباء الدرجة الثالثة و الرابعة مع المستمفت 
كؿ أفراد الجيؿ الواحد عمى نفس  وضع . لقد اتفُؽ عمى1النسب مجموعة مف الرموز القياسية، الشكؿ 

وتستعمؿ الأرقاـ العربية لتشير إلى كؿ فرد في داخؿ كؿ جيؿ )مع بدء الترقيـ مف  المستوى الأفقي
يستطيع الناصح الوراثي مف  لرومانية بدءاً مف الجيؿ الأوؿ.اليسار(، كما يُرمز لكؿ جيؿ بالأرقاـ ا

خلاؿ النظرة المتفحصة لشجرة النسب أف يحدد طرؽ توارث المرض الوراثي سواء كانت طرقاً تقميدية 
 )مندلية أو مرتبطة بالجنس( أو غير تقميدية )التوراث المتقدري( أو متعددة العوامؿ.

 : Genetic counseling indicationsاستطبابات الاستنصاح الجيني  
  سنة. 50سنة، عمر الأب أكبر مف  35عمر والدي متقدـ: عمر الأـ أكبر مف 
 .طفؿ ذو شذوذات خمْقِيّة أو تشوىات 
  زواج القربىConsanguinity. 
 :قصة عائمية لاضطرابات أو أمراض وراثية و تشمؿ 

 .كيولة 
 .وراثة متعددة العوامؿ 
 .ًشذوذاً صبغيا 
 ات أحادية الجيف.اضطراب 

 متغايري الألائؿ اعتماداً عمى الإثنية مثؿ فقر الدـ المنجمي و التلاسيميا عند المتوسطييف و  تقصي
 العرب.

 :تقصي شذوذ في الحمؿ و يشمؿ 
 .فحصاً بالأمواج فوؽ الصوتية 
 .ألفا فيتوبروتيف مصؿ الدـ 
 .الاختبار الثلاثي لمصؿ الدـ 

  إملاصStillbirth يت( ذو شذوذات خمقية أو مجيوؿ السبب.)ولادة جنيف م 
  التعرض أو اختطار التعرض لعامؿ ماسخTeratogen. 
 .قصة عائمية لولادة طفؿ مصاب بشذوذات خمقية أو تخمؼ عقمي 
 .فقداف الحمؿ المتكرر أو الإجياضات المتكررة 
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 يظهر الرموز شائعة الاستخدام في رسم شجرة النسب1شكل  :. الشكل

 .قصة عائمية للإصابة بالسرطاف خاصة في أعمار مبكرة 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 

 : Physical examinationلفحص الجسماني أو الجسدي1 ا31.2
 Dysmorphicيجري فحص فيزيائي كامؿ لممُستمفت مع وصؼ دقيؽ لمملامح الشكمية وشذوذاتيا 

features  ،توضع منخفض للأذنيف، قصر الرأس، انحراؼ مثؿ تباعد المسافة بيف الحدقتيف، الموقيف
اع الأولي خادعاً، لذلؾ مف الميـ أف تُجرى القياسات الدقيقة قد يكوف الانطب .2الأصابع...الخ، الشكؿ 

مف أجؿ إثبات مممح معيف مثؿ اتساع المسافة بيف العينيف أو قصر القامة غير المتناسؽ، مع الأخذ 
بعيف الاعتبار أف المجاؿ السوي لكؿ مممح يختمؼ باختلاؼ العمر والجنس، و كؿ ىذه التغيرات 
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 بعض القياسات المُستخدمة في دراسة الملامح الشكمية لموجه1 :6 الشكل

لصمة بيذا الموضوع. كما يمكف أف تقدـ دراسة نموذج بصمة الأصابع موجودة في جداوؿ وثيقة ا
Dermatoglyphics .مفاتيح ىامة لتشخيص الاضطراب الوراثي 

 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 

 Diagnosis and geneticية جينو الاستقصاءات ال لتشخيصا
investigation 

ؾ يكوف ، لأنو دوف ذلينية الوراثيةالجبد مف محاولة الوصوؿ إلى التشخيص الدقيؽ للأمراض لا
كما يعتمد تقدير اختطار الرجعة مف أجؿ مختمؼ أفراد العائمة عمى  .مضملاً  لجينينصاح االاست

التشخيص الدقيؽ. وعند عدـ التمكف مف وضع تشخيص نوعي )كما في كثير مف حالات الشذوذات 
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تنوعة مع العائمة و المعمومات التجريبية الخَمقِية المتعددة(، فيجب مناقشة التشخيصات التفريقية الم
المتاحة مثؿ دراسة الطابع النووي الصبغي  لجينيةإضافة إلى طمب الاستقصاءات ا المتوفرة.

Karytopye تحاليؿ سمسمة الػ ،DNA إضافة إلى التحاليؿ البيولوجية الجزيئية. وفي حاؿ وفاة ،
يـ السريري، يجب الحصوؿ عمى سجلاتيـ مف الأشخاص المصابيف أو عدـ التمكف مف مراجعتيـ لمتقي

  مراكز الاستشفاء، التي ربما عف طريقيا يمكف التوصؿ إلى التشخيص الحقيقي.

 Pre-implantation Genetic Diagnosis (PGD) قبل التعشيش جينيالتشخيص ال 

وراثية محددة أو ينية جتبر ىذه التقنية الحديثة أحد الخيارات العلاجية للأزواج الحَممَة لأمراض تع
 Assisted Reproductionاضطرابات صبغية معروفة، وتتـ باتباع تقانات الإخصاب المساعد 

techniques  خارج الجسـ. إذ يتـ إخصاب بويضات الزوجة بنطاؼ الزوج و الوصوؿ إلى مُضَغ
Embryos  رة أحد القسيمات الأرومية في مرحمة التويتة الباكتطورية، ثـ يتـ اعتيافEarly morula 

ثـ إرساليا لمدراسة الوراثية بغية تقصي  Trophoblastأو اعتياف بضع خلايا مف الأرومة المغذية 
الرحـ.  وجود المرض الوراثي المعروؼ بالعائمة ليتـ استبعاد الأجنة المصابة ونقؿ الأجنة السميمة عمى

بي الأوؿ و إجراء الدراسة الوراثية مف الزوجة يمكف اعتياف الجسـ القط وفي بعض الأمراض الجينية
 .3عميو ومف ثـ استبعاد البويضات المصابة، الشكؿ 

 :Prenatal Diagnosis 1 التشخيص قبل الولادة61.2
. يُستطب Fetusو الجنيف  Embryoعمى جميع التحاليؿ في المُضغة  ةيشتمؿ التشخيص قبؿ الولاد
% مف جميع حالات الحمؿ. ويمكف 8الوراثية في نحو مف أجؿ الحالات  ةإجراء التشخيص قبؿ الولاد

أف يقدـ نوعاً مف الطمأنينة لمزوجيف المذيف لدييما نسبة خطورة مرتفعة لأمراض  ةلمتشخيص قبؿ الولاد
لأحجـ الكثير مف الأزواج عف التورط في إنجاب النسؿ.  الولادةوراثية خطيرة، والتي لولا التشخيص قبؿ 

% مف الحالات إعادة الطمأنينة للأزواج 93في  ةقدـ التشخيص قبؿ الولادمف الناحية العممية، يُ 
المعنييف. وميما كاف سبب طمب الاختبار، فمف الأىمية شرح الخطوط العريضة لمزوجيف في حدود 
الاختبار المطموب وتذكيرىـ أنو لا يوجد اختبار واحد و لا حتى مجموعة مف الاختبارات التي يمكنيا 

لشذوذات. وفي حاؿ وجود نتيجة اختبار إيجابية تؤدي إلى قرار إنياء الحمؿ، فمف الميـ استبعاد كؿ ا
يتوفر كثير مف طرائؽ  جداً إرساؿ كامؿ محصوؿ الإجياض إلى المختبر مف أجؿ تأكيد التشخيص.

الوراثي النوعي. يسمح التصوير بالصدى )فائؽ  الجيني التشخيص قبؿ الولادة اعتماداً عمى الاضطراب
 ية، بينما يسمح ( بتشخيص الشذوذات التشريحية الجنينية مثؿ عيوب القمب الخَمْقِ  Ultrasoundلصوتا
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 Pre-implantation Geneticالخزعات المحتممة لإجراء التشخيص الوراثي قبل التعشيش  :5 الشكل
Diagnosis (PGD)1 

a ،1 اعتيان القسيم الأروميb ،1 اعتيان الأرومة المغذيةc1يجري بعد ذلك إجراء  1 اعتيان الجسم القطبي الأول
 غي( عمى الخزعة المأخوذة1الاختبار الجيني المُطموب )هنا اختبار الطابع النووي الصب

 

 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 Chorionic villi samplingو الاعتياف الزغابي المشيمائي  Amniocentesisاستخداـ بزؿ السمى 

راسة بالحصوؿ عمى نسيج جنيني لتقصي الشذوذات الصبغية، الاضطرابات الكيميائية الحيوية، ود
اعتياف مصؿ دـ الأـ مف أجؿ بعض يستخدـ  كما .4 ، الشكؿDNAالنووي الريبي منقوص الأكسجيف 

مومي أنماط التقصي الوراثي، ويمكف الاستحصاؿ عمى الخلايا الجنينية مف الحبؿ السري أو مف الدـ الأ
 .1، الجدوؿ مف أجؿ الاختبارات الجينية
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 Chorionic ةالمشيمائي اتاعتياف الزغابو  Amniocentesisبزؿ السمى الفروق بين أهم  :4 الشكل
villi sampling. 

في حاؿ بزؿ السائؿ السموي لابد مف زرع الخلايا الجنينية لمدة أسبوعيف وبعدىا إجراء اختبار الطابع 
 يتـ ذلؾ في اليوـ التالي لاعتياف الزغابات المشيمائية.النووي الصبغي، بينما يمكف أف 

 

 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 يات التشخيص قبل الولادي تقن :.الجدول 
 تقنيات غير باضعة تقنيات باضعة

 بزؿ السمى
 أخذ عينات مف الزغابات المشيمائية

 بزؿ الحبؿ السري
 كبد(-خزعات مف الجنيف )جمد

 التصوير بفائؽ الصوت
 أنواع أخرى مف التصوير الشعاعي
 فحص خلايا الجنيف في دوراف الأـ
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 :Amniocentesis السمى بزل 11
 16-12وىو سحب كمية مف السائؿ السموي المحيط بالجنيف.  يُجرى غالباً ىذا الاختبار في المدة بيف 

مؿ مف السائؿ السموي، وتكوف نسبة الخلايا الميتة عند الذروة في  180أسبوعاً مف الحمؿ. يوجد نحو 
مف الحمؿ يتـ بتواتر أعمى  15-12يف الأسبوع ىذه المدة، و بالرغـ مف ذلؾ، فقد أصبح إجراء البزؿ ب

 ، ويوضح الجدوؿو تحت شروط تعقيمية جيدة ولا بد مف تعييف توضع المشيمة بالتصوير فائؽ الصوت
 .بكؿ محتوياتو الجينية التي يمكف إجراؤىا عمى السائؿ السمويأىـ الاختبارات   2

 
 
 
 
 
 

 
 :Chorionic villi sampling ةالمشيمائي اتالزغاب اعتيان1 2

غابات المشيمائية لمجنيف بدء مف الأسبوع العاشر مف الحمؿ ومابعد. وقد يُجرى أخذ عينات مف الز 
ويتـ أخذ العينة مف خلاؿ جدار البطف أو  أصبحت ىذه التقنية متوفرة في معظـ مراكز طب الجنيف.

ممغ مف النسيج، يمكف  35-5لميبؿ تحت توجيو التصوير بفائؽ الصوت. توفر كؿ خزعة نحو ا عبر
جراء اختبارات استغلاليا لإجراء ف حوص تعييف جنس الجنيف، وكذلؾ تعييف النمط النووي الصبغي، وا 

 24ويمكف إجراء التحاليؿ المباشرة لصبغيات الجنيف في خلاؿ .  DNAالكيمياء الحيوية، وتحاليؿ الػ
ساعة، ولكف بسبب مشكمة التزيؽ ) الفسيفسائية( في عينات الزغابات المشيمائية يفضؿ دائماً أف يُتبع 

أسابيع  3-2حميؿ المباشر لمصبغيات بتحميؿ آخر يتـ عمى الخلايا المزروعة مف العينة بعد تىذا ال
أو تحاليؿ الكيمياء   DNAأما تحاليؿ الػ ممغ عادة ماتكوف كافية لتحميؿ الصبغيات(. 5)عينة مقدارىا 

 الخلايا مف العينات.الحيوية فيمكف أف تتـ في غضوف أسبوع إلى أسبوعيف، و غالباً دونما حاجة لزرع 
يقتصر ظيور معظـ حالات التزيؽ الموجودة في عينات الزغابات المشيمائية عمى المشيمة، و لا تُعبّر 

% مف المرضى الذيف أُخِذَ 2-1عف التزيؽ في الجنيف، وقد يحتاج الأمر إلى بزؿ السمى لاحقاً في 
 منيـ عينات سابقة مف أجؿ المساعدة عمى تأكيد ذلؾ.

 السموي وعمى الجزء الطافي منه الاختبارات المُجراة عمى خلايا السائل :6الجدول 
 .تعييف جنس الجنيف 
 .تعييف النمط النووي الصبغي لمجنيف 
 .)مقايسات الكيمياء لدى الجنيف )مقايسات الإنزيمات في الجنيف 
 تشخيص الػDNA  .الجنيني 
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 بزل الحبل السري، وأخذ خزعة من جمد أو كبد الجنين 31
          Cordocentesis, fetal skin biopsy and fetal liver biopsy  

يمكف تحت توجيو التصوير بفائؽ الصوت تمرير إبرة دقيقة عبر جدار البطف في داخؿ الحبؿ السري، 
ؿ عمؿ نقؿ دـ لمجنيف حينما يكوف داخؿ أو مف المشيمة مف أجؿ أخذ عينة مف دـ الجنيف، أو مف أج

يكوف معدؿ إسقاطات  الرحـ. يمكف إجراء ىذا الاختبار منذ الأسبوع الثامف عشر مف الحمؿ ومابعده.
%، وتوجد أيضاً خطورة مف حدوث نزؼ بيف الجنيف و الأـ مع 1الجنيف جراء ىذا الاختبار نحو 

 الأـ. حدوث أو المساعدة عمى حدوث تمنيع إسوي ريصي عند 
 Epidermolysisيمكف تشخيص بعض اضطرابات الجمد الخطيرة مثؿ انحلاؿ الجمد الفقاعي 

bullosa  بوساطة أخذ خزعة مف جمد الجنيف عف طريؽ منظار الجنيفFetoscope وفي بعض .
حالات الاضطرابات الاستقلابية التي تحدث عرضياً، يُعتبر أخذ خزعة مف كبد الجنيف ضرورة مف أجؿ 

 خيص.التش

 الخلايا الجنينية في الدورة الدموية للأم 1 4
Fetal cells in the maternal circulation             
يوجد الكثير مف الأدلة عمى أف عدداً قميلًا مف الخلايا المنواة لمجنيف تمر إلى الدورة الدموية للأـ طواؿ 

نيف، والخلايا الحمراء المنواة، وخلايا الأرومة البيضاء لمجتشمؿ ىذه الخلايا: الكريات  فترة الحمؿ.
 .Trophoblast cellsالغاذية )المُغذية( 

والمحاولات جارية عمى قدـ وساؽ لمحصوؿ عمى وفرة مف الخلايا الجنينية مف دـ الأـ بقصد تحقيؽ 
أو  (،PCRعف طريؽ التفاعؿ السمسمي لمبوليميراز )  DNAتشخيص قبؿ الولادة باستعماؿ تحاليؿ الػ

. وحتى الآف Fluorescence in situ hybridisation (FISH)بطرؽ التيجيف التألقي في الموضع 
ليست تقنية الحصوؿ عمى وفرة مف الخلايا الجنينية مف دـ الأـ بالكفاءة التي يمكف الاعتماد عمييا 

مؾ التقنية لأنيا ، ولكف يعتبر التقدـ واعداً بالنسبة لتAneuploidyلتشخيص اختلاؿ الصيغة الصبغية 
 .طريقة غير باضعة يمكف الاعتماد عمييا في التشخيص قبؿ الولادة
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 اختطار الرجعة وطرز الوراثة 
 Recurrence risk and patterns of inheritance 

تُعد المظاىر الوراثية لمحالة واختطار الرجعة )وىو معدؿ عَوْد توارد المرض في الذرية( مف المعمومات 
لميمة لمعائمة لأف كؿ أفراد العائمة تحتاج إلى معرفة خياراتيا التوالدية. ويمكف شرح وراثيات الاضطراب ا

بمساعدات بصرية )مثؿ صور الصبغيات( ومف الميـ شرح نسبة الحدوث واختطار الرجعة بشكؿ دقيؽ 
تي لايمكف فييا وضع مف أجؿ مختمؼ أفراد العائمة، بما فييـ الأفراد غير المصابيف. وفي الحالات ال

 تشخيص نيائي، فإنو مف الضروري استخداـ اختطارات رجعة تجريبية. 
الأفراد المعمومات الضرورية لفيـ الخيارات المتنوعة لاتخاذ قرارتيـ  جينييجب أف يعطي الاستنصاح ال

ىذا الجزء مف  المستنيرة الخاصة بيـ فيما يتعمؽ بالحموؿ، التشخيص قبؿ الولادة، إنياء الحمؿ. ولإتماـ
 عمى أكثر مف جمسة استنصاح واحدة.العممية التثقيفية قد يكوف ضرورياً الحصوؿ 

  الاضطرابات الجينية حيال العائمية 
Genetic vs familial Disorders 
يعتمد تشخيص الاضطراب الجيني الوراثي عمى طراز سريري محدد بأعراض وعلامات مميزة لمحالة، أو 

يد المخبري لمجيف المتبدؿ أو لمنتجات الجيف المترافقة مع الاضطراب. غالباً ما يُدعـ عمى التأك
 التشخيص مف خلاؿ إدراؾ طراز الوراثة ضمف العائمة.

مف الميـ التمييز بيف الأمراض الجينية و العائمية )الوراثية(. الاضطراب الجيني ىو ماكاف سببو 
ية )الوراثية(. تحدث بعض الاضطرابات الجينية عند عدد مف أفراد بالكامؿ أو جزئياً اختلاؿ المادة الجين

العائمة، وتحدث بشكؿ فرادي عند أفراد وحيديف في العائمة دوف حالات رجعة. بينما الاضطراب العائمي 
)الوراثي( ىو ذلؾ الذي يكوف أكثر شيوعاً في اقارب الفرد المصاب منو في عموـ السكاف. تكوف بعض 

 عائمية موروثة، بينما تنتج أخرى بسبب التعرض البيئي )التسمـ بالرصاص مثلًا(.الاضطرابات ال
نما يوفر أيضاً المعمومات مف أجؿ لا يساعد  إدراؾ طراز الوراثة في التشخيص السريري فقط، وا 

 استنصاح أفراد العائمة حوؿ اختطار الرجعة في الحموؿ القادمة.
ي تـ دراستيا في الفصؿ العاشر )الوراثة المندلية( والحادي عشر وفي ما يمي تعداد لأىـ طرز الوراثة الت

 )الوراثة اللامندلية(:
  Autosomal Dominant Inheritanceالسائدة الجسدية الوراثة .1
 Autosomal Recessive Inheritance المتنحية الجسدية الوراثة .2
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 X-Linked dominant inheritance أو X الجنسي بالصبغي المرتبطة السائدة الوراثة .3
 X-Linked recessive inheritance أو X الجنسي بالصبغي المرتبطة متنحيةال الوراثة .4
 Multifactorial inheritanceالوراثة متعددة العوامؿ  .5
 وراثة المُتقدرات. .6

  Consanguinityالقُربى أو القرابة  
القرابة أو القربى  ؼاف الزوج ذو قربى. تُعر تزداد فرصة أف يحمؿ كلا الوالديف الأليؿ الطافر نفسو إذا ك

بالانحدار مف جد مشترؾ، وتدؿ القربى بيف والدي الطفؿ المصاب باضطراب جيني عمى الوراثة 
تبرىف(. ورغـ أف زيجات القربى غير شائعة في المجتمع الغربي،  الصبغية الجسدية المتنحية )لكف لا

)جنوب اليند، الباكستاف، والشرؽ الأوسط(. يبمغ الاختطار  العالـ أجزاءإلا أنيا شائعة جداً في بعض 
%(، وىذا نحو ضعؼ الاختطار في عموـ 8-6في نسؿ زواج أولاد العـ أو الخاؿ أو العمة أو الخالة )

)جميرات صغيرة منفصمة بسبب الجغرافيا، أو الديف، %(. يوجد بعض المعزولات الجينية 4-3السكاف )
 وف فييا الاضطرابات النادرة أكثر شيوعاً مف عموـ السكاف. أو الثقافة، أو المغة( تك

 Treatment of genetic diseaseمعالجة الأمراض الجينية 
يوجد اعتقاد خاطئ أف المرض الجيني الوراثي دائماً لا يمكف معالجتو. ولكف في الممارسة العممية، 

، وبعض ىذه المعالجات يمكف أف تعيد يوجد في متناوؿ اليد علاج عرضي لمعظـ الأمراض الجينية
 ستمرار وجود النمط النووي الشاذ.الحالة السميمة بشكؿ فعاؿ بالرغـ مف ا

  Chromosomal Disordersمعالجة الاضطرابات الصبغية 
بالنسبة لاضطرابات بعض الصبغيات الجنسية، فقد تتيح المعالجة التعويضية باليرمونات التطور السميـ 

ض الصفات الجنسية الثانوية ولكف لف تعيد الخصوبة لمفرد. إف عدـ التوازف في الصبغيات الجسدية لبع
عادة ما يؤدي إلى الإعاقة الدماغية والكثير مف التشوىات الولادية التي لا يتاح ليا إلا تقديـ المعالجة 

 العرضية.

  Single Gene Disordersمعالجة اضطرابات الجين الفرداني 

بعض اضطرابات الجيف الفرداني الأكثر شيوعاً و التي قد وجد ليا علاج فعاؿ.  3يوضح الجدوؿ 
علاوة عمى ذلؾ، فقد سمحت تقنيات اليندسة الجينية في إنتاج مركبات قميمة التكمفة نوعاً ما )مثؿ 

يدؼ التمكف مف الإنسوليف، العامؿ الثامف، ىرموف النمو البشري(. ويتواصؿ العمؿ في الأبحاث ب
التعويض الجيني، بمعنى آخر إضافة جيف وظيفي مف الخلايا الجسدية إلى مريض متماثؿ الألائؿ 
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بالنسبة لمجيف الطافر. وقد تمت المعالجة التعويضية الجينية الناجحة لأوؿ مرة في حالة نقص المناعة 
قص الأدينوزيف دي تجة عف نالنا Severe combined immune deficiencyالمشتركة الوخيمة 

، وىناؾ محاولات الآف لاستعماؿ ىذه التقنية في حالات عديدة Adenosine deaminaseأميناز 
 مختمفة مف اضطرابات الجيف الفرداني التي ينقصيا علاج فعاؿ.

 
 بعض الاضطرابات الجينية أحادية الجين وعلاجها :5الجدول 

 العلاج الفعاؿ المرض
 المعالجة اليرمونية التعويضية لولادي فرط التنسج الكظري ا

 تحديد الفنيؿ آلانيف القوتي أو الغذائي بيمة الفنيؿ كيتوف
 تحديد الغلاكتوز القوتي الغلاكتوزيمية 

 المعالجة التعويضية بالعامؿ الثامف الناعور 
 زرع نقي العظـ نقص المناعة المشترؾ الوخيـ 

 بنسلاميف-كبيرة مف السوائؿ، د تناوؿ كمية Cystinuriaتيف بيمة السيس
 استئصاؿ القولوف Polyposis coliداء السميلات القولونية 

 التعويض بالغاماغموبيف فقد غاماغموبيف الدـ
 زرع نقي العظاـ التلاسيمية بيتا

 B12فيتاميف  بيمة حمض المثيؿ مالونيؾ
 زرع الكمية داء تعدد الكيسات في البالغيف

 ميفبنسلا-د داء ويمسف 
 الحمية و الأدوية فرط كوليستروؿ الدـ العائمي 
 استئصاؿ الطحاؿ تكور الكريات الحمر الوراثي

 الفصادة المتكررة Hemochromatosisداء الصباغ الدموي 
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  Multifactorial inheritanceمعالجة الاضطرابات متعددة العوامل  
العوامؿ الأكثر شيوعاً التي يوجد ليا علاجات فعالة  بعض الاضطرابات متعددة 4يوضح الجدوؿ 

 ناجحة.
 وعلاجهامتعددة العوامل بعض الاضطرابات  :4الجدول 

 العلاج الفعاؿ المرض
 الجراحة فمح الشفة والحنؾ

 الجراحة تضيؽ البواب
 الجراحة و المعالجة الدوائية الداء القمبي الولادي

 الدوائيةالجراحة و المعالجة  موه الرأس
 المعالجة الدوائية الداء السكري

 المعالجة الدوائية فرط الضغط الشرياني 
 المعالجة الدوائية الصرع

 
  Mitochondrial disordersمعالجة اضطرابات المتقدرات 

 لا يوجد في الوقت الحاضر إلا المعالجة العرضية للاضطرابات الناجمة عف صبغيات المتقدرات.

 معالجة الاضطرابات الجينية لمخلايا الجسدية
Somatic cell genetic disorders  

أنواع السرطانات ىي اضطرابات جينية لمخلايا الجسدية. توجد  –إف لـ يكف كؿ –يُعتقد الآف أف معظـ 
ضية بعض المعالجات الشافية لبعضيا، ولكثير منيا معالجات ممطفة وبعضيا الآخر تكوف المعالجة عر 

 فقط.

 Counseling and follow upالاستنصاح و المتابعة  
يحتاج الاستنصاح الجيني إلى الإلماـ بالحالة مف جميع النواحي، ويجب أف يأخذ التعمؽ في الشرح 
مستوى ثقافة الزوجيف في عيف الاعتبار. قد يكوف مناسباً أف يبدأ الناصح الجيني بشرح الملامح 

، بعد ذلؾ عفات وسير المرض وعقابيمو، ثـ الخيارات العلاجية و التكيفية المناسبةالسريرية و المضا
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يمكف شرح الأساس الجيني وراء المرض وقد يساعد وجود بعض النماذج والأشكاؿ التوضيحية. ثـ بعد 
 ذلؾ يمكف حساب مدى اختطار الرجعة.

، والتي Turnerلازمة تيرنر يتطمب عدد مف الاضطرابات الجينية عناية اختصاصية محددة مثؿ مت
تحتاج إلى تقييـ مف قبؿ اختصاصي غدد صـ. يجب تشجيع العائلات عمى المتابعة والاستمرار بطمب 

و معالجة الاضطرابات  الاستنصاح الجيني لمجاراة المعمومات الجديدة و التطورات الحديثة في تشخيص
 اصة بيـ.الجينية الخ

بشكؿ عاـ في معظـ البمداف المتقدمة ذات  Non-directive يكوف الاستنصاح الجيني غير توجييي
 -الأنظمة الصحية الحديثة، إذ تتُرؾ خيارات التوالد لمعائمة لتقرر الذي يناسبيا. إف دور الناصح )طبيب

ممرضة، اختصاصي وراثة طبية( ىو توفير معمومات طبية بمصطمحات قابمة لمفيـ و إيجاز مجاؿ 
 الخيارات المتوفرة.

 
------------------------------------------------ 
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