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 قسمساللل للسرسثللل للس ل ل ل س ل

GLYCOGEN STORAGE DIS-

EASE TYPE I (GSDI)  

    داء أختزان الجليكوجين النوع الاول



2 

 ماله ل لإضرر بل لاستقلاب ل) لأيض (ل؟

هو خلل في عملية الاستقلاب ناتج عن نقص أحد الانزيمات التي يحتاجها الجسم لإتمام 
بعض التفاعلات الكيميائية لتحويل مركبات معينة إلى منتجات يستفيد منها الجسم. 
نقص هذا الإنزيم أو انعدامه يؤدي الى تراكم هذه المركبات و نقص في المواد الناتجة مما 

 يتسبب في  حدوث الأمراض الإستقلابية )الأيضية (.
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 د ءل ختز نل لجليك جينل

العديد من السكريات )بما في ذلك الجلوكوز(  تتواجد في الأطعمة و يتم استخدامها من 
قبل الجسم كمصدر للطاقة. الجلوكوز  مركب احادي السكر ويعتبر  مصدر الطاقة 
الاساسي للجسم. بعد  تناول وجبة الطعام ترتفع نسبة السكر في الدم فيتم  تخزين مركب 
السكر الجلوكوز الفائض في الجسم على هيئة مركب الجليكوجين  وهو )مبلور مكون من 
جزيئات من احادي السكر الجلوكوز( على الفور  في الكبد والعضلات والذي يتم 
تفكيكه في وقت الحاجه للطاقة  في الجسم  بمساعدة بروتينات خاصة تسمى الإنزيمات 

 الى جلوكوز مرة اخرى.

. في الاشخاص المصابين  GSDهناك أنواع مختلفة من اضطراب اختزان الجليكوجين 
بداء اختزان الجليكوجين يتم تخزين كمية غير طبيعية من الجليكوجين في الكبد ويكون 
ناتج عن  فقد بعض الانزيمات المسؤولة في انتاج  الجليكوجين من الجلوكوز او تفكيك 

 الجليكوجين الى جلوكوز. 

داء اختزان الجليكوجين. تصنف الأنواع GSDs أنواع مختلفة من  01هناك على الأقل 
)واحد( ,  GSD Iإلى مجموعات بناء على الانزيم المفقود. الأنواع الأكثر شيوعا هي  

. وهناك احتمالية  بمعدل واحد من كل   IVGSDوالرابع  ,GSDIIالثالث 
  . GSDشخص يمكن أن يصاب باي نوع من   010111
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 :لGSDIد ءلأختز نل لجليك جينل لن عل لاولل_
هو اضطراب  وراثي  متنحي  ناتج عن  تراكم مركب سكري يسمى              
" الجليكوجين" في خلايا الجسم . مما يؤدي الى خلل في  وظيفة بعض الأعضاء 

 والأنسجة 0 وخاصة الكبد, الكلى والامعاء الدقيقة.

 6 -يحدث داء أختزان الجليكوجين الاول  نتيجة  لنقص في انزيم يسمى )جلوكوز
الذي يساعد في عملية تفكيك  glucose-6-phosphataseفوسفاتيز( -

جزيئات مركب  الجليكوجين الى السكر الأحادي الجلوكوز الضروري لإنتاج الطاقة 
و عمليات الايض. فنقصه  يسبب تكون مادة الجليكوجين بغير بنيتها الكيميائية 
 الوظيفية الصحيحة  نظرا لوجود خلل في تحليل الجليكوجين الى  مركب الجلوكوز.

 

 

 

 

 

0 والتي يتم التميز بينها وفقا لاختلاف اعراض المرض و GSDIيوجد نوعين من 
( و داء GSDIaاسباب  الطفرة الجينية. داء اختزان الجليكوجين الاول ألف )

داء اختزان الجليكوجين النوع الاول (. GSDIbاختزان الجليكوجين الاول ب )
-glucose-6 فوسفاتيز 6جلوكوز الف يظهر نتيجة لنقصان نشاط  انزيم 

phosphatase (G6Pase). 
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-داء اختزان الجليكوجين النوع الاول باء يظهر نتيجة لوجود خلل في  انزيم جلوكوز
 glucose-6-phosphate translocaseفوسفات ترانسلوكيز  -6

(transporter). 
 -translocase phosphate -6, او  G6Paseنقصان في نشاط انزيم 

glucose فوسفات  -6-في الكبد يؤدي الى  خلل في عملية تحويل جلوكوز 
glucose-6-phosphate   إلى الجلوكوز من خلال مسار تحليل الجليكوجين

ومسار تكوين السكر الايضي 0 مما يؤدي إلى نقص حاد في  السكر في الدم 
 والعديد من أعراض المرض.

 
 
 
 
 
 
 
 

 

  لمنل لذيلتبدألفيهل عر ضل لمرض

أو  3عادة ما يتم ظهور الاعراض مبكرا  قبل بلوغ  عمر السنة فتظهر عادة في سن 
أشهر0 عندما يبدأ الأطفال الرضع بالنوم بشكل أطول خلال فترات الليل مقارنة  4

 بالأطفال حديثي الولادة الذين يصحون بشكلل متكرر في الليل للرضاعه. 
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   لاعر ضل لاولىلللمرض

  الشعور المتواصل بالجوع والحاجة لتناول الطعام في كثير من الأحيان •
  نزيف في الأنف •
  التعب •
  التهيج •

  انتفاخ الخدين و اطراف الجسم تكون نحيلة مع وجود انتفاخ في البطن
(0 والتي hypoglycemiaانخفاض نسبة السكر في الدم في الرضع المصابين )

. ويمكن  ان تؤدي ايضا الى تراكم حمض نوبات  شديدة  يمكن أن تؤدي إلى
حالة الحماض اللاكتيكي(0 وارتفاع  lactic acidosisاللاكتيك في الجسم )

مستوى مادة  حمض اليوريك ) يؤدي الى حالة فرط حمض يوريك  في الدم
)hyperuricemia( 0 والكميات الزائدة من الدهون في الدم
)hyperlipidemia أو  / فرط شحميات الدم0 فرط ثلاثي غليسيريد الدم و

  GSDIتقدم السن. والأطفال المصابين  بمرض  سكر الدم مع نوبات نقص
يعانون من نحول في بنية  الذراعين والساقين وقصر القامة. تضخم الكبد و الكلية 

بسبب تراكم الجليكوجين و الدهون في الكبد و الكليتين و يؤدي الى بروز 
البطن. ويمكن أيضا ان يعانو من تضخم في الكلى. من الاعراض ايضا  الإسهال 

البقع  /واختزان  الكولسترول في الجلد مما يؤدي الى حالة  )الأورام الصفراء
وظائف الصفائح  في   بسبب وجود ضعف (. xanthomasالصفراء  

للنزيف و تكرار لحالة الرعاف و   عرضة  الدموية فالأطفال المصابين يكونون اكثر
 هي نزيف الانف.

 
 
 



7 

 مضاعفاتل لمرضلولحالةل لمرضلمعل لتقدملبالمن

مضاعفات داء اختزان الجليكوجين الاول غير المعالج  على المدى الطويل تشمل  
تأخر في  النمو مما يؤدى إلى قصر القامة0 وهشاشة العظام0 وتأخر سن البلوغ0 

0 وأورام الكبد مع إمكانية تحوله  فرط ضغط الدم الرئويوالنقرس0 وأمراض الكلى , 
الى ورم سرطاني, 0 فقر الدم, والتهاب البنكرياس0 والتغيرات في وظيفة الدماغ. 

 06في الاشخاص المصابين. في دراسة حول المرض وجد  ان   Dنقص فيتامين 
فرد  من المصابين بالمرض يعانون من نقصان واضح في مستوى  فيتامين  06من 
D  لذلك ينصح بقياس مستويات فيتامينD بشكل روتيني 

جميع الاناث المصابات بالمرض قد يواجهون مشكلة تكيس المبايض . في حين أن  
هذا قد يؤثر على الإباضه في بعض الإناث0 ولكن بشكل عام هذا لا يؤثر على 

اما في حالة الاطفال المعالجين فيكون من المتوقع النمو و   القدرة على الانجاب.
 البلوغ بشكل طبيعي.

و يتميز المرضى المصابين بالنوع ب من المرض بإحتمال إصابتهم بانخفاض في نوع 
معين من كريات الدم البيضاء تسمى النيوتروفيلز و يؤدي ذلك لحدوث التهابات 
متكرره. و من المضاعفات الأخرى في هذا النوع التهاب الامعاء و مشاكل الغده 

 الدرقيه.

في حالة المتابعه للمرض و العلاج المبكر فإن المرضى قد ينمون و يبلغون سن البلوغ 
بدون مضاعفات تذكر. أثر العلاج المبكر على الاعراض الثانويه عند الكبار غير 

 معروف. 
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 :نمبةل نتشا ل لمرض

شخص .  0110111من كل   0نسبة الاصابة  بهذا المرض في العالم هي 
في المئة  01, وهو ما يمثل GSDIbهو أكثر شيوعا من  GSDIaالنوع 

 .GSDIمن جميع حالات 

 

 تشخيصل لمرض

على اخذ عينات دم من الشخص المصاب و عمل  GSDIويستند تشخيص 
التحاليل المختبرية لفحص  تركيز الجلوكوز,  اللاكتات0 حامض اليوريك0 

 والدهون الثلاثية0 والدهون في الدم

الاختبارات الجينية لفحص الطفرات الجينية من الحمض النووي المرتبطة بالمرض 
واختبارات خاصة لفحص انشطة الانزيمات عن طريق اخذ عينات من الكبد.    

 

  لجيناتل لمرتبرهلبالمرض:ل
0 تسبب هذا SLC37A4و G6PCالطفرات في اثنين من الجينات0 
تسبب المرض من النوع أ   G6PCالمرض. وجود طفرة في الموروث 

GSDIa0 وSLC37A4  تسبب المرض من النوع بGSDIb 
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:  لعلاجلول لمتابعةل لصحيةلللرفللول لشخصل لمصاب  

والهدف من العلاج هو تجنب انخفاض السكر في الدم. ينصح بتناول الطعام بشكل 
متكرر خلال اليوم0 خصوصا الأطعمة التي تحتوي على الكربوهيدرات )النشويات(. 
 أما  في حالة الأطفال الأكبر سنا والبالغين ينصح بتناول نشا الذرة عن طريق الفم.

يتم وضع أنبوب تغذية عن طريق الأنف إلى المعدة لتزويد الجسم  بالسكريات أو  
 نشا الذرة. يمكن وضع الانبوب خلال النوم وا خراجها كل صباح.

خفض حمض  الذي يساعد على    allopurinolيتم تزويد المريض بدواء يسمى 
اليوريك في الدم وتقلل من خطر الاصابة بمرض النقرس وذلك عند  فشل العلاج 

 الغذائي  للحفاظ  التركيز الطبيعي  لحمض اليوريك  في الدم.
ويمكن أن تشمل خطة العلاج بعض الأدوية لأمراض الكلى0  و زيادة نسبة 

 والدهون بالجسم,  وزيادة  خلايا الدم البيضاء  التي تحارب العدوى والالتهابات
لا يتم تفكيك سكر الفواكه و الحليب  في الافراد اللذين المصابين  بهذا  الخلل. 

 لذلك ينصح  بتجنب هذه المنتجات.
 علاجل عر ضل لمرض:

يتم توفير خطة علاجية طبية غذائية للحفاظ على تركيز الجلوكوز الطبيعي  في الدم 0 
 وتفادي نقص السكر في الدم0 وتوفير التغذية المثالية للنمو.

مكملات مادة  سترات للمساعدة على منع التهاب المسالك البولية أو تحسين من 
؛ تزويد  المرضى المصابين ب بنوع  nephrocalcinosisمرض  كلاس كلوي 

GSDIb  (  بعوامل تحفيز تكون الكريات البيضاءG-CSF للوقاية من  )
 الالتهابات والعدوى المتكررة.

ويشمل العلاج والرعاية, الخطة الغذائية  الطبية السلمية  مع المتابعة السنوية و  ¶
 للحالة والاعراض الطبية  للأطفال المصابين بالمرض.المستمرة  

بالإضافة الى مراجعة الطبيب المختص يقوم ايضا اخصائي  التغذية بمتابعة النظام  ¶
 الغذائي الوزن0 و الخيارات الغذائية  للطفل المصاب 0و مواعيد تناول الطعام0 
و الذي يعمل مع الفرد و / أو الأسرة لضمان امتثال المريض بالخطة العلاجية اللي 

 قد تتغير وفقا  لمراحل الحياة المختلفة.
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اخصائي  الوراثة  الذين يمكن أن يوضح للفرد المصاب و اسرته  المسائل المتعلقة   ¶
بالطفرة الجينية و الآثار المترتبة على هذا التشخيص لأعضاء الأسرة الآخرين و 

 . مستقبل الإنجاب للشخص المصاب
 

 نمطلت   ثل لمرض:
يتم توارث هذا المرض عبر الوراثة الجسدية المتنحية )يكون الوالدان حاملان للجين 

 المصاب(. ويصيب الذكور والإناث على حد سواء. 

زوج من  03زوج من الجينات موزعة على  00111يملك كل شخص حوالي 
الكروموسومات )الصبغيات الوراثية(. وكل زوج يتكون من نسخة من الأم وأخرى 
من الأب. هذه الجينات مسؤولة عن جميع وظائف الجسم الحيوية وتتحكم في كل 
صغير وكبير بإذن الله مثل لون العينين والشعر. هناك جينات مسؤولة عن تكوين 

 6 -في الجسم ومنها إنزيمات جلوكوزالجليكوجين الإنزيمات التي تساعد على هضم 
.في هذا المرض لا يعمل الجين فوسفات ترانسلوكيز  -6-جلوكوز فوسفاتيز و -

المسؤول عن إنتاج هذا الإنزيمات بشكل سليم ويعرف الخلل الممرض الموجود في 
 الجينات بالطفرة الوراثية.

 
 
 
 
 
 
 

 



11 

زوج من الجينات0 فعندما يكون الخلل في أحد زوجي  00111وكما أسلفنا يوجد 
الجين لدى هؤلاء الأطفال لا تظهر أي أعراض مرضية ويعتبر في هذه الحالة حاملًا 
)ناقلًا( للمرض0 حيث يمكن أن ينقل المرض لأطفاله أذا تزوج من شخص حامل 
للمرض. أما إذا كان الخلل في كلا زوجي الجين فإن أعراض المرض تظهر ويصبح 

 الشخص في هذه الحالة مصاباً.   
عندما يكون الوالدان حاملان للمرض تكون نسبة إصابة الجنين في كل حمل  

 كالتالي :
 % في كل حمل أن يكون الطفل مصاباً 00احتمال  *
% في كل حمل بأن يكون الطفل حاملًا أو ناقلاً للمرض مثل 01احتمال  *

 والديه
% في كل حمل أن يكون الطفل سليماً  )لا يحمل المورث 00احتمال  *

 المصاب(
 

 
 
 
 
 
 
 

 

 

 

 

 

 :لطريقةل نتقاللهذ ل لمرضلل2شكلل

3¹  Ἂ̶ͥȨ͢ ἔ‟Ȩ j¹  Ȫ̼̃‼Ȩ ἔ‟Ȩ 
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 لخيا  تل ل قائيةلولطرقلتشخيصل لأجنةل لمت فرةلللعائلاتل لت لتعان لماله ل
 منلهذ ل لمرض؟ل

هنالك طريقتان لفحص الأجنة و معرفة ما إذا كانت سليمة أم مصابة و بالتالي 
 لمساعدة العائلات على الوقاية.  

الطريقة الاولى تتم قبل الحمل عن طريق اطفال الأنابيب و الفحص التشخيصي  .1
 ( Preimplantation Genetic Diagnosisقبل الغراس )

و الطريقة الثانية تتم بعد الحمل و في فترات معينة عن طريق الفحص الوراثي  .2
و ما يلي شرح لكل   .( Prenatal Diagnosisالتشخيصي أثناء الحمل ) 

 طريقة.

 (Prenatalماله ل لفحصل ل     ل لتشخيص لأ ناءل لحمل
Diagnosis؟) 

يمكن استخدام الفحص الوراثي أثناء الحمل لتحديد ما إذا كان الجنين سليما أم 
 مصاباً بمرض وراثي معين. ويمكن إجراء الفحص عن طريق:

-Aل ( فحص خزعة من المشيمةChorionic Villus Sampling في )
 من الحمل. 00 - 01الفترة ما بين الأسبوع رقم 

 -Bفحص السائل الأمنيوسي  ل)Amniocentesis)  و هو فحص الماء المحيط
 .من الحمل 01-00بالجنين و يجرى عادة في الأسبوع من 
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Aماله لفحصل لك  ي نيكلفيلّسل لمعروفلبسخزعةل لمشيمة 

 ؟(لCVS -Chorionic Villus Sampling)ل

ملجم( من نسيج من المشيمة  01-01هو فحص يتم من خلاله أخذ عينة صغيرة )
من  00 -01)الكوريونيك فيلّس( والمشابهة  لخلايا الجنين عادة ما بين الأسبوع 

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

 كيفليتالأخذلعينةلفحصل لك  ي نيكلفيلّس؟ل

 بشكل عام هناك طريقتان لأخذ العينة:

الأولى : عن طريق وخز إبرة عن طريق البطن إلى أن تصل للمشيمة ومن ثم يتم  *
 أخذ العينة.  

الثانية : عن طريق وضع أنبوب 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. 

 
 
 
 
 
 
 
 

  ̸ãḥ̹̎͏‼Ȩ ͪͨ ̲͈̎  ̪̫̯ɑȩ ¹ 
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 ماله لدو ع لعمللفحصل لك  ي نيكلفيلّس؟ل

هناك عدة أسباب تجعل من فحص خزعة المشيمة  أمراً هاماً . منها على سبيل 
 المثال : 

 تاريخ عائلي بمرض وراثي محدد بشرط أن تكون الطفرة الوراثية معروفة. *

وجود طفل مصاب بخلل في الكروموسومات أو أن يكون أحد الزوجين حاملًا  *
 لخلل في الكرموسومات. 

فما فوق0 حيث  30لعمل تحليل كروموسومي للعينة في حالة تقدم عمر الأم ) *
تزداد احتمالية إنجاب طفل مصاب بخلل كروموسومي مثل متلازمة داون( أو 

الإشتباه بإصابة الجنين بتشوهات وعيوب خلقية في الاجنة والتي يتم الكشف 
 عنها بواسطة الاشعة الصوتية.

 

 هللت جدلمشاكللمترتبةلعلىلعمللفحصل لك  ي نيكلفيلّس؟ل

نعم توجد مخاطر متعلقة بالفحص منها : إحتمالية حدوث الإجهاض جراء أخذ 
%. قد تشعر الأم بعدم الإرتياح ولكن قد لا يستمر هذا الشعور 0العينة ويقدر بـ 

لأكثر من يوم وعلى كل حال فيما لو كانت الأم قلقة فعليها في هذه الحالة الإتصال 
 بالطبيب المعالج. 
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 ماله ل لفترةل لمت قعةللاستلامل لنتيجةل؟لل

 أسابيع.  4-0عادة ما بين 

 ملاحظةل:ل
أسبوع )الحد الشرعي لإجراء  01قد تتأخر وصول النتيجة  إلى ما بعد  *

 الإجهاض في حالات معينة( خاصة إذا كان الفحص يجرى في الخارج.

 لا يغطي الفحص جميع الأمراض الوراثية.  *

 ؟ل((Amniocentesisلماله لفحصلعينةل لمائلل لأمني س ل

هو فحص يتم من خلاله أخذ كمية من السائل الأمنيوسي المحيط بالجنين ما بين 
من الحمل وذلك بغرض فحصها لخلل محدد في جين معين أو  00 -00الأسبوع 

 خلل في الكروموسومات لمعرفة إذا كان الجنين مصاباً أم لا. 

 كيفليتالأخذلعينةل لمائلل لأمني س ؟

ملليلتر تقريبا  عن طريق غرز إبرة  01يتم أخذ عينة من السائل الأمنيوسي  تقدر بـ 
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 ادناه. 

 
 
 
 

 

 

 
 ̸ä  ᾴ;ΉʹͨɑӰȨ ̃͡˽̶͢Ȩ ͪͨ ̎ͮΉ͇ ̯̫ɑȩ ¹ 
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 ماه لدو ع لعمللفحصل لمائلل لأمني س ؟
هناك عدة أسباب تجعل من فحص السائل الأمنيوسي أمراً هاماً , منها على سبيل 

 المثال :
 تاريخ عائلي بمرض وراثي محدد بشرط أن تكون الطفرة الوراثية معروفة. *
وجود طفل مصاب بخلل في الكروموسومات أو أن يكون أحد الزوجين  *

 حاملًا لخلل في الكروموسومات. 
فما فوق( أو  30لعمل تحليل كرموسومي للعينة في حالة تقدم عمر الأم ) *

الإشتباه باصابة الجنين بتشوهات وعيوب خلقية والتي يتم الكشف عنها 
 بواسطة الاشعة الصوتية.

 عدم وضوح التشخيص من خلال أخذ خزعة المشيمة.  *
 

 هللت جدلمشاكللمترتبةلعلىلعمللفحصل لمائلل لأمني س ؟
%. قد تشعر 1.0نعم هناك إمكانية لحدوث الإجهاض جراء أخذ العينة وتقدر ب 

الأم بعدم الإرتياح وأحيانا قد تصاب بالنزيف أو خروج السائل الأمنيوسي أو 
 الالتهاب , في هذه الحالة عليها الإتصال بالطبيب المعالج.

 
 ماه ل لفترةل لمت قعةللإستلامل لنتيجةل؟

 اسابيع. 3-0عادة ما بين 
 لملاحظة
أسبوع )الحد الشرعي لإجراء  01قد تتأخر وصول النتيجة إلى ما بعد  *

 الإجهاض في حالات معينة(  خاصة إذا كان الفحص يجرى في الخارج. 
 لا يغطي الفحص جميع الأمراض الوراثية.  *
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 ماله ل لتلقيحل لصناع لو لتشخيصل ل     لقبلل لإنغر س
 (ل؟PGD -Preimplantation Genetic Diagnosis)ل
التشخيص الوراثي قبل الإنغراس 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. 
 
 
 

 

 

 ماله ل لغرضلمنلعملل لتلقيحل لصناع لو لتشخيصل ل     لقبلل لإنغر سل؟
هو ولادة طفل سليم يخلو من مرض وراثي محدد في العائلة وذلك عن طريق استبعاد 
الأجنة المصابة . إضافة إلى ذلك تجنب خيار الإجهاض للعائلات التي لا ترغب في 

 ذلك أو في حالة الأمراض غير الشديدة و التي لا يبيح الشرع فيها الإجهاض.    
 

 ؟ماله لخر  تلإجر ءل لتلقيحل لصناع لو لتشخيصل ل     لقبلل لإنغر سل
تتلخص خطوات العمل بإيجاز في جمع البويضات من الزوجة بعد تنشيط و حث 
المبيض لإنتاج أكبر عدد ممكن من البويضات بإعطائها أنواع محددة من الهرمونات 
حسب إرشادات الطبيب المعالج.  تؤخذ عينة من السائل المنوي من الزوج  ثم تتم 
عملية التلقيح وذلك بحقن الحيوان المنوي مباشرة في البويضة. بعد ذلك يتم وضع 

أو  6أيام لحين انقسامها إلى  3البويضات الملقحة في حاضنات خاصة وتركها لمدة  
خلايا ويتم حينها ثقب جدار البويضة الملقحة وسحب خلية واحدة أو خليتين.  0

بعد ذلك تفحص الخلية إما بطريقة صبغ الكروموسومات أو فحص الطفرة الجينية 
المحددة مسبقاً . يتم إرجاع الأجنة السليمة لكي تنغرس في الرحم.  يتم وصف برنامج 
مثبتات للحمل والإنتظار لمدة أسبوعين لمعرفة حدوث الحمل. في حال وجود أجنة 

 سليمة متبقية يتم تجميدها لإستخدامها فيما بعد إذا رغب الزوجان بذلك .  

 ̸åἔͮ‟Ȩ ͪͨ ̎Ή̫ͥ ̅ᾡ ̎Ήͥῥ ¹  
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 ماله لمعدللنجاحل لعمليةل؟
يعتمد معدل النجاح على عوامل منها عمر الأم والحصول على عدد كافي من 

البويضات للتلقيح وكذلك الحصول على أجنة سليمة غير مصابة  قابلة للإرجاع 
 للرحم. 
 %.  01-41فرصة حدوث الحمل تقدر بـ  *
 % .31معدل الإنجاب يقدر بـ  *
 %.00-01نسبة حدوث الاجهاض تقدر بـ  *
 %.  3-0نسبة حدوث حمل خارج الرحم يقدر ب  *
 % . 19نسبة الكشف عن الخلل الوراثي تقدر ب  *

 
هللهناكل حتمالللإنجابلطفللمصابلبنفسل لمرضل ل     ل لذيلتال لفحصل

 له؟
% من الحالات قد يحدث لها تشخيص خاطئ ينتهي بولادة طفل   3-0نعم . 

 مصاب بنفس المرض الوراثي الموجود في العائلة. 
 

 هلل ختيا لجنسل لجنينلممكنالً؟
نعم ولكن لأسباب طبية . كأن يكون المرض الموجود في العائلة يصيب الذكور فقط, 
فيتم فحص الخلايا وتحديد الجنس وعندها يتم اختيار الأجنة الإناث لإرجاعها للرحم 

 للإنغراس .  
 
 هللتحتاجل لزوجةل لىل لتن يالف ل لممتشفىلعندلسحثل لب يضاتل؟ 

لا يستدعي سحب البويضات التنويم في المستشفى وتستطيع الزوجة أن تغادر 
 المستشفى في نفس اليوم.

 
 

 

 



19 

ماله ل لخر  تل لت لينبغ ل تباعهالعندلولادةلطفلللزوجينلمعرضينللإنجابل
 طفللمصابلبهذ ل لمرضل؟

أولًا0 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 المرض0 ينبغي إجراء الفحوصات  
 لتحديد ما إذا كان الطفل مصاباً و ذلك لاتخاذ الإجراءات الطبية اللازمة. 

 

 ماذ لعنلأفر دل لأسرةل لآخرين؟

توجد احتمالية لإصابة إخوة المصاب بهذا المرض أو لكونهم حاملين للمرض مثل 
والديهم .ويعتبر الكشف عن إصابة الأطفال الآخرين في العائلة بالمرض مهم جداً 

لأن العلاج المبكر قد يمنع حدوث مشاكل صحية خطيرة. ويتوجب إستشارة طبيب 
الأمراض الوراثية أو أخصائي الإرشاد الوراثي في فحص الأطفال الآخرين في العائلة. 

ويمكن إجراء الفحص باستخدام عينات دم لإخوة الشخص المصاب0 وذلك  
لفحص الحمض النووي ودراسة الطفرة الجينية ومن ثم تقديم الإستشارة الوراثية 

 اللازمة.
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 تالإعد دلولمر جعةلهذ ل لكتيثلمنلقبل:

قسم الطب الوراثي -مستشارة وراثية-اميرة بالعبيد   

قسم الطب الوراثي -مستشار وراثي -رفعت رواشدة  

قسم الطب الوراثي -مستشارة وراثية-علياء قاري   
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