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م له ل لخر  تل ل  لينبغ ل تب عه لعندلولادةلط  لل وج نلمع ض نل
 تنم بلط  لم  بل هذ ل ل  لل؟

أولًا، يجب على الوالدين إخطار الأطباء المتابعين للحمل بوجود هذا المرض في 
 الأسرة حتى يتسنى لهم عمل الترتيبات اللازمة قبل ولادة الطفل.

عندما تتم ولادة طفل معرض للإصابة بهذا المرض، ينبغي إجراء الفحوصات  
 لتحديد ما إذا كان الطفل مصاباً و ذلك لاتخاذ الإجراءات الطبية اللازمة. 

 
 م ذ لعنلأف  دل    ةل لآخ ين؟

توجد احتمالية لإصابة إخوة المصاب بهذا المرض أو لكونهم حاملين للمرض 
مثل والديهم. ويتوجب إستشارة طبيب الأمراض الوراثية أو أخصائي الإرشاد 
الوراثي في فحص الأطفال الآخرين في العائلة. ويمكن إجراء الفحص باستخدام 
عينات دم لإخوة الشخص المصاب، وذلك  لفحص الحمض النووي ودراسة 

 الطفرة الجينية ومن ثم تقديم الإستشارة الوراثية اللازمة.

 

 

 
 م له لم  زم ل  نلف ل ب ؟

داء عديد السكاريد المخاطي ذو النمط السابع هو مرض يصيييب أجي اء ميتيعيددة مين الجسيم 
ويعتبر من الأمراض الي  تيتيطيور حيدريا تيدريجييياً ميع ميرور اليوقيت شيعيدل  يتيلي  مين شيخيص 
لآخر. يبدأ ظهور أعراض المرض خلال فترة الطفولة المبكرة. تعتميد ويوعييية حييياة الميرييض عيليى 

 شدة الأعراض ال  يعاني منها, عادةً ما يعيش المرضى إلى المراهقة ومرحلة ما بعد البلوغ.

يعد داء عديد السكاريد المخاطي ذو النمط الثالث ميرضياً وراثييياً ييتيسيبيب فيييد خيليل في أحيد 
الجينات المسؤولة عن تكوين الإو يمات المنظمة لتكسير الج يئات الكبيرة من السيكيرييات والي  
تسميى ععيدييدات السيكيارييد الميخياطيييةي,خيليل الجيين ييؤدي إلى تيعيطيييل فياعيلييية هيذا الإوي يم 
وبالتالي تراكم تلك السكريات إلى حد وصولها درجات سمية تؤدي إلى تضيرر الأوسي ية الي  

 تراكمت فيها.

 هناك قصور عوقصي في أربع إو يمات مختلفة تسبب أربع أوواع من متلازمة سان فيليبو وهي:

 N-sulphoglucosamine sulphohydrolaseوالإو يم الناقص هو  Aووع 

 Alpha-N-acetylglucosaminidaseوالإو يم الناقص هو   Bووع 

-Heparan-alpha-glucosaminide Nوالإو يم الناقص هو   Cووع 
acetyltransferase 

 N-acetylglucosamine-6-sulphataseوالإو يم الناقص هو   Dووع 
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 م ه لأع  للم  زم ل  نلف ل ب ؟
يتمتع الأطفال المصابين شتلازمة سان فيليبو بصحة جيدة عند الولادة، ولكن مع 

 ت ايد تل  الخلايا تبدأ الأعراض بالظهور.
 :بعض الأعراض ال  قد تظهر على الطفل المصاب

 ملامح ممي ة للوجد عخشووة متوسطد في الملامحي 

  مشاكل في النظر و السمع 

 تضخم بسيط في الأعضاء ومنها الكبد والطحال 

  صلابة في المفاصل و بعض المشاكل في العظام 

  الإلتهابات التنفسية المتكررة 

 فتق في السرة و في اسفل البطن 

 تأخر عقلي 

 السلوك العدواني 

  فرط النشاط 

  اضطراب في النوم 

   فلي التاخ صلم  زم ل  نلف ل ب ؟
بالإضافة إلى ما تقدم أعلاه فإن في حالة الإشتباه بإصابة الطفل بالمرض يتم إجراء 

.  تحليل البول للكش  عن وجود تركي  عالي من عديدات السكاريد المخاطية
يمكن أيضاً إجراء قياس مستوى الإو يم في عيند تؤخذ من دم أو جلد المصاب ويتم 
تأكيد وجود المرض في حال وجود وقص شديد أو اوعدام للإو يم. كما يمكن عمل 

 تحليل للحمض النووي لدراسة الطفرة الجينية

2 
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 م له لمعدللنم حل لع ل  ل؟
يعتمد معدل الن اح على عوامل منها عمر الأم والحصول على عدد كافي من 
البويضات للتلقيح وكذلك الحصول على أجنة سليمة غير مصابة  قابلة للإرجاع 

 للرحم. 
  04-04فرصة حدوث الحمل تقدر بي  .% 
  04معدل الإنجاب يقدر بي. % 
  00-04وسبة حدوث الاجهاض تقدر بي.% 
  0-1وسبة حدوث حمل خارج الرحم يقدر ب  .% 
  79وسبة الكش  عن الخلل الوراثي تقدر ب . % 
 

 
 
 
 

 
 

ه لهن كل ح   للتنم بلط  لم  بل ن سل ل  لل ل     ل لذيلتال ل  صل
 له؟

% من الحالات قد يحدث لها تشخيص خاطئ ينتهي بولادة طفل   0-1وعم . 
 مصاب بنفس المرض الوراثي الموجود في العائلة. 

 
 ه ل خ    لجنسل لمن نلم كن لً؟

وعم ولكن لأسباب طبية . كأن يكون المرض الموجود في العائلة يصيب الذكور فقط, 
فيتم فحص الخلايا وتحديد الجنس وعندها يتم اختيار الأجنة الإواث لإرجاعها للرحم 

 للإوغراس .  
 

 ه لت   جل ل وج ل لصل ل ن يالف ل ل م ا صلعندل  ثل لب يض تل؟
لا يستدعي سحب البويضات التنويم في المستشفى وتستطيع ال وجة أن تغادر 

 المستشفى في وفس اليوم.

  : عملية التلقيح المجهري6شكل 
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 م له ل ل لق حل ل ن ع لو ل اخ صل ل     لقب ل تنغ  س
 (ل؟PGD -Preimplantation Genetic Diagnosis)ل
التشخيص الوراثي قبل الإوغراس هو عبارة عن أخذ خلية واحدة أو خليتين من  

الجنين عادة في مرحلة الثمان خلايا و فحصها في اليوم الثالث من بعد تلقيح 
البويضة في المختبر بتقنيات متقدمة للتأكد من سلامتها من مرض وراثي محدد 

 ومن ثم زراعتها في الرحم. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 م له ل لغ للمنلع  ل ل لق حل ل ن ع لو ل اخ صل ل     لقب ل تنغ  سل؟
هو ولادة طفل سليم  لو من مرض وراثي محدد في العائلة وذلك عن طريق 

استبعاد الأجنة المصابة . إضافة إلى ذلك تجنب خيار الإجهاض للعائلات ال  لا 
ترغب في ذلك أو في حالة الأمراض غير الشديدة و ال  لا يبيح الشرع فيها 

 الإجهاض.    
 

 ؟م له لخر  تلإج  ءل ل لق حل ل ن ع لو ل اخ صل ل     لقب ل تنغ  سل
تتلخص خطوات العمل بإيجاز في جمع البويضات من ال وجة بعد تنشيط و حث 
المبيض لإوتاج أكبر عدد ممكن من البويضات بإعطائها أوواع محددة من الهرمووات 
حسب إرشادات الطبيب المعالج.  تؤخذ عينة من السائل المنوي من ال وج  ثم تتم 
عملية التلقيح وذلك بحقن الحيوان المنوي مباشرة في البويضة. بعد ذلك يتم وضع 

 6أيام لحين اوقسامها إلى  0البويضات الملقحة في حاضنات خاصة وتركها لمدة  
خلايا ويتم حينها ثقب جدار البويضة الملقحة وسحب خلية واحدة أو  8أو 

خليتين. بعد ذلك تفحص الخلية إما بطريقة صبغ الكروموسومات أو فحص 
الطفرة الجينية المحددة مسبقاً . يتم إرجاع الأجنة السليمة لكي تنغرس في الرحم.  
يتم وص  بروامج مثبتات للحمل والاوتظار لمدة أسبوعين لمعرفة حدوث الحمل. 
في حال وجود أجنة سليمة متبقية يتم تجميدها لإستخدامها فيما بعد إذا رغب 

 ال وجان بذلك .  

  : عملية سحب خلية من الجنين5شكل 
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   فلي المع لم ل  ط  لل ل     نل    زم ل  نلف ل ب ؟

ليس هناك علاج تام للشفاء من المرض, لكن تتوافر بعض العلاجات التأهيلية لمنع 
بعض المضاعفات الرئيسية  للمرض. العلاجات التأهيلية تشمل إختصاصات 

 متعددة منها: المفاصل و العظام ،السمع، العيون، التنفس و النمو.   

حتى الآن لم يثبت العلاج بالتعويض الأو يمي عت ويد المريض بالإو يم المفقود عن 
طريق الدم بشكل دوريي أو ب راعة نخاع العظم فعاليتد في علاج المرضى المصابين 

 شتلازمة سان فيليبو. 

 
 م له ل لم نل ل  تبطل    زم ل  نلف ل ب ؟

 هناك أربعة من الجينات مسؤولة عن حدوث هدا المرض عند اختلالها. وهي 

 SGSH  

 NAGLU 

 HGSNAT 

 GNS 
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   فلي الت    لم  زم ل  نلف ل ب ؟
يتم توارث هذا المرض عبر الوراثة المتنحية ويصيب الذكور والإواث على 

 حد سواء. 
 00زوج من الجينات موزعة على  00444يملك كل شخص حوالي 

زوج من الكروموسومات عالصبغيات الوراثيةي. وكل زوج يتكون من 
وسخة من الأم وأخرى من الأب. هذه الجينات مسؤولد عن جميع 
وظائ  الجسم الحيوية وتتحكم في كل صغير وكبير بإذن الله مثل لون 
العينين والشعر. في هذا المرض لا يعمل الجينات المسؤولة عن هذا المرض 
 بشكل سليم ويعرف الخلل الممرض الموجود في الجينات بالطفرة الوراثية. 

 
زوج من الجينات، فعندما يكون الخلل في  00444وكما أسلفنا يوجد 

أحد زوجي الجين لدى هؤلاء الأطفال لا تظهر أي أعراض مرضية ويعتبر 
في هذه الحالد حاملًا عواقلًاي للمرض، حيث يمكن أن ينقل المرض 
لأطفالد إذا ت وج من شخص حامل للمرض. أما إذا كان الخلل في كلا 
زوجي الجين فإن أعراض المرض تظهر ويصبح الشخص في هذه الحالد 

 مصاباً.  
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 م ه لدو ع لع  لف صل لم ئ ل  من    ؟ 
هناك عدة أسباب تجعل من فحص السائل الأمنيوسي أمراً هاماً , منها على 

 سبيل المثال :
  تاريخ عائلي شرض وراثي محدد بشرط أن تكون الطفرة الوراثية

 معروفة.
  وجود طفل مصاب بخلل في الكروموسومات أو أن يكون أحد

 ال وجين حاملاً لخلل في الكروموسومات. 
 فما  00لعمل تحليل كرموسومي للعينة في حالة تقدم عمر الأم ع

فوقي أو الإشتباه باصابة الجنين بتشوهات وعيوب خلقية في 
 الاجنة وال  يتم الكش  عنها بواسطة الاشعة الصوتية.

  .عدم وضوح التشخيص من خلال أخذ خ عة المشيمة 
 

 ه لت جدلما   لم  تب لعلصلع  لف صل لم ئ ل  من    ؟
%. 4.0وعم هناك إمكاوية لحدوث الإجهاض جراء أخذ العينة وتقدر ب 

قد تشعر الأم بعدم الإرتياح وأحياوا قد تصاب بالن ي  أو خروج السائل 
 الأمنيوسي , في هذه الحالة عليها الإتصال بالطبيب المعالج.

 
 م ه ل ل   ةل ل   قع لت   مل لن  م ل؟

 اسابيع. 0-0عادة ما بين 
 لم حظ 

  أسبوع عالحد الشرعي  17قد تتأخر وصول النتي ة إلى ما بعد
لإجراء الإجهاض في حالات معينةي  خاصة إذا كان الفحص 

 يجرى في الخارج. 
  .لا يغطي الفحص جميع الأمراض الوراثية 
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 : أأخذ عينة من السائل الأمنيوسي  4شكل 

B- لم له لف صلع ن ل لم ئ ل  من    لAmniocentesis))؟ل 
هو فحص يتم من خلالد أخذ كمية من السائل الأمنيوسي المحيط بالجنين ما بين 

من الحمل وذلك بغرض فحصها لخلل محدد في جين معين أو  18 -10الأسبوع 
 خلل في الكروموسومات لمعرفة إذا كان الجنين مصاباً أم لا. 

 
   فلي الأخذلع ن ل لم ئ ل  من    ؟

ملليلتر تقريبا  عن طريق غرز  04يتم أخذ عينة من السائل الأمنيوسي  تقدر بي 
إبرة دقيقة عن طريق بطن الأم تحت متابعة الأشعة الصوتية حتى يتبين للطبيب 

وضع الجنين  وتستمر إلى أن تصل إلى السائل الأمنيوسي كما هو موضح بالشكل 
 ادواه. 
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عندم ليك نل ل  لد نلح م نللل  للتك نلنمب لإص   ل لمن نلف ل  ل
 ح  ل  ل  ل ل 

  في كل حمل أن يكون الطفل مصاباً 00احتمال % 
  في كل حمل بأن يكون الطفل حاملاً أو واقلاً للمرض مثل 04احتمال %

 والديد
  في كل حمل أن يكون الطفل سليماً  علا يحمل المورث 00احتمال %

 المصابي

 ن ق للهذ ل ل  لل لط يق ل ل1شك ل
R:  الجين السليم  r:  الجين المصاب 
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م له ل لخ    تل ل ق ئ  لولط :لتاخ صل  جن ل ل   ف ةل
 للع ئ تل ل  لتع ن لمنلهذ ل ل  ل؟ل

هنالك طريقتان لفحص الأجنة و معرفة ما إذا كاوت سليمة أم مصابة 
 لو بالتالي مساعدة العائلات على الوقاية.  

الطريقة الاولى تتم قبل الحمل عن طريق اطفال الأوابيب و  .1
 Preimplantationالفحص التشخيصي قبل الغراس ع

Genetic Diagnosis ي 
و الطريقة الثاوية تتم بعد الحمل و في فترات معينة عن طريق  .2

 Prenatalالفحص الوراثي التشخيصي أثناء الحمل ع 
Diagnosis و ما يلي شرح لكل طريقة. .ي 
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 م له لدو ع لع  لف صل لك  ي ن زلف لّس؟ل
هناك عدة أسباب تجعل من فحص خ عة المشيمة  أمراً هاماً . منها على 

 سبيل المثال : 
 .تاريخ عائلي شرض وراثي محدد بشرط أن تكون الطفرة الوراثية معروفة 
  وجود طفل مصاب بخلل في الكروموسومات أو أن يكون أحد ال وجين

 حاملاً لخلل في الكرموسومات. 
 فما  00لعمل تحليل كروموسومي للعينة في حالة تقدم عمر الأم ع

فوق، حيث ت داد احتمالية إنجاب طفل مصاب بخلل كروموسومي مثل 
متلازمة داوني أو الإشتباه بإصابة الجنين بتشوهات وعيوب خلقية في 

 الاجنة وال  يتم الكش  عنها بواسطة الاشعة الصوتية.
 

 ه لت جدلما   لم  تب لعلصلع  لف صل لك  ي ن زلف لّس؟ل
وعم توجد مخاطر متعلقة بالفحص ذاتد منها : إحتمالية حدوث الإجهاض 

%. قد تشعر الأم بعدم الإرتياح ولكن قد لا 1جراء أخذ العينة ويقدر بي 
يستمر هذا الشعور لأكثر من يوم وعلى كل حال فيما لو كاوت الأم قلقة 

 فعليها في هذه الحالة الإتصال بالطبيب المعالج. 
 

 م له ل ل   ةل ل   قع للا   مل لن  م ل؟لل
 أسابيع.  0-0عادة ما بين 
 م حظ ل ل

  أسبوع عالحد الشرعي لإجراء  17قد تتأخر وصول النتي ة  إلى ما بعد
 الإجهاض في حالات معينةي خاصة إذا كان الفحص يجرى في الخارج.

  .لا يغطي الفحص جميع الأمراض الوراثية 
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 : أأخذ خزعة من المش يمة3شكل 

A-    م له لف صل لك  ي ن زلف لّسل ل ع وفل سخ ع ل ل ا 
 ؟(لCVS -Chorionic Villus Sampling)ل

مل مي من وسيج من  04-14هو فحص يتم من خلالد أخذ عينة صغيرة ع
 -14المشيمة عالكوريوويك فيلّسي والمشابهة  لخلايا الجنين عادة ما بين الأسبوع 

من الحمل وذلك بغرض فحصها لخلل محدد مسبقاً في جين معين أو لخلل  10
  في الكروموسومات لمعرفة إذا كان الجنين مصاباً أم لا.

 
   فلي الأخذلع ن لف صل لك  ي ن زلف لّس؟ل

 بشكل عام هناك طريقتان لأخذ العينة:
  الأولى : عن طريق وخ  إبرة عن طريق البطن إلى أن تصل للمشيمة ومن ثم

 يتم أخذ العينة  
  الثاوية : عن طريق وضع أوبوب مرن عبر المهبل إلى أن يصل إلى المشيمة  و

 من ثم يتم أخذ العينة.
 في كلا الطريقتين يتم الفحص بوجود الأشعة الصوتية لتحديد مكان المشيمة. 
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 (Prenatalم له ل ل  صل ل     ل ل اخ   لأ ن ءل ل   

Diagnosis؟) 
يمكن استخدام الفحص الوراثي أثناء الحمل لتحديد ما إذا كان الجنين سليما 

 أم مصاباً شرض وراثي معين. ويمكن إجراء الفحص عن طريق:
-Aفحص خ عة من المشيمة ع لChorionic Villus Sampling ي

 من الحمل. 10 - 14في الفترة ما بين الأسبوع رقم 
 -Bيفحص السائل الأمنيوسي  لAmniocentesis)  و هو عبارة عن

 .من الحمل 18-10فحص الماء المحيط بالجنين في الأسبوع من 


