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 قسمساللل للسرسثللل للس ل ل ل س ل

GLYCOGEN STORAGE DIS-

EASE TYPE V (GSDV)  

 داء اختزان الجليكوجين النوع الخامس 
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 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  GSDهناك أنواع مختلفة من اضطراب اختزان الجليكوجين 
المصابين 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  GSDsأنواع مختلفة من  01هناك على الأقل 
 GSD Iالأنواع إلى مجموعات بناء على الانزيم المفقود. الأنواع الأكثر شيوعا هي  

. وهناك احتمالية  بمعدل واحد  IVGSDوالرابع  ,GSDII)واحد( , الثالث 
  . GSDشخص يمكن أن يصاب بأي نوع من   010111من كل  

 

 



4 

 ؟GSDVما هو داء اختزان الجليكوجين النوع الخامس 
 –داء اختزان الجليكوجين النوع الخامس )يعرف أيضا بمرض مكاردل

McArdle  هو اعتلال عضلي استقلابي و يعتبر اضطراب وراثي يعاني المريض )
من عدم احتمال التمارين و المجهود العضلي. يحدث نتيجة عدم القدرة على تفكيك 

الى مركب  (مركب السكر الجليكوجين )مصدر الطاقة المختزن  في خلايا العضلات
أحادي السكر الجلوكوز. فتراكم مركب السكر الجليكوجين يؤدي الى خلل في 

 وظائف خلايا العضلات مما يؤدي الى تشنجات و الام في العضلات
  يحدث هذا الخلل نتيجة لنقصان انزيم يسمى مايوفوسفوريليز 

myophosphorylase  فهذا الانزيم هو الانزيم المحفز لعملية تفكيك مركب
السكر جليكوجين الى مركب السكر الاحادي جلوكوز  و أنتاج الطاقة أثناء القيام 

 بالأنشطة الحركية.
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  لمنل لذيلتبدألفيهل عر ضل لمرض:
 

العمر الذي  تبدا فيه الاعراض بالظهور يختلف  من شخص لأخر  )من سن 
تبدأ الطفولة المبكر  إلى سن البلوغ( في العديد من الاطفال المصابين بهذا الخلل 

0  اعراض المرض بالظهور في سن الطفولة مبكرا غالبا قبل بلوغ الطفل سن العاشرة
ولكن نادرا ما يتم تشخيص هذا الاضطراب قبل سن البلوغ. بعض الافراد المصابين 

يلاحظون تفاقم أعراضهم في منتصف العمر و التي قد تكون مصحوبة  بتلف  
 العضلات.

حدة  المرض أيضا  تختلف نسبيا  من شخص لأخر  0 وبعض الأفراد تكون لديهم 
حدة الاعراض خفيفة كظهور بسيط  للتعب مع ضعف في  قدرة التحمل و لكن 
دون تشنجات0 في حين يظهر على شكل حاد في بعض الاطفال المصابين بالمرض 
بعد فترة قصيرة من الولادة. في بعض الأفراد0 يزداد الضعف و التعب تدريجيا مع 
تقدم السن و تظهر الاعراض في العقد السادس أو السابع من العمر . ينصح معظم 
الأفراد المصابين بالمرض بضبط أنشطتهم اليومية و النظام الغذائي المصاحب ليعيشوا 

 حياة طبيعية نسبيا.
 

 :GSDV لاعر ضل لاولىلللمرضلل

الخمول و بطء الحركة , ألم  في العضلات0 و ظهور التعب في الدقائق القليلة  
الأولى من ممارسة الرياضة .ضعف ملحوظ في قدرة التحمل  خلال ممارسة الرياضة 

 البدنية 0 بما في ذلك تصلب العضلات المستخدمة. 
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ممارسة الرياضة العنيفة كرفع الأثقال أو التمارين الهوائية على سبيل المثال0 صعود 
الدرج والركض الركض عادة تحفز على ظهور و تفاقم  هذه الأعراض لدى الأفراد 
المصابين به وعادة تبدأ أعراض التعب بالتلاشي اثناء اوقات الراحة. لذلك ينصح 

(, وهي ممارسة الرياضة  second windالمرضى بتطبيق ظاهرة معروفه باسم  ) 
لوقت قصير و  أخذ فترات راحة بعد ممارسة الرياضة حتى يبدأ الالم بالتلاشي 

استئناف ممارسة الرياضة من جديد  بدون المعاناة من الام ليصبحوا قادرين على 
التعب مرة اخرى. التفاعلات الايضية التي تؤدي الى هذه الحالة تشمل  زيادة  في 
انتاج الجلوكوز والأحماض الدهنية الحرة التي تنتج من العضلات طوال فترة ممارسة 
الرياضة مما يؤدي إلى تغير  في المسارات الاستقلابية  من مسار تحليل الجلوكوز إلى 
الفسفرة التأكسدية  للأحماض الدهنية في الدم . وتزداد القدرة على ممارسة الرياضة  
في الافراد اللذين يقومون بالحفاظ على لياقتهم البدنية  من خلال ممارسة ا التمارين 

 الهوائية مثل المشي.

 مضاعفاتل لمرض:

ممارسة الرياضة المكثفة او  لفترات طويلة تؤدي الى تسبب  ضرر  العضلات في 
حوالي نصف الأشخاص الذين يعانون من  .GSDVالاشخاص المصابين ب 

GSDV   معرضون للإصابة بمرض انحلال  الأنسجة العضلية  المسمى ب )انحلال
(. في النوبات الشديدة0 انحلال الأنسجة rhabdomyolysis الربيدات 

العضلية يسبب بتحرير مادة  بروتين تسمى  الميوجلوبين0 حيث تمت تصفيتها عن 
طريق الكلى و تسربها في البول, هذه العملية تسمى ب)البيلة الميوغلوبينية  

myoglobinuria.)  
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( ايضا قد يسبب  تغير لون  البول الى أحمر أو البني   Myoglobinالميوجلوبين ) 
فهذه الحالة تسبب انسداد كامل لعملية الرشح الكلوي و هي عملية التصفية . 

الذين لديهم ميوغلوبينية معرضين الى   GSDV ويقدر أن نصف هؤلاء الأفراد مع 
  الفشل الكلوي مدى الحياة . ايضا قد يؤدي المجلوبين الى تلف الكبد.

 : لحالةل لفيزي ل جيةلللمرض

 هناك  نوعين  من التمارين الرياضية  :
التمارين الهوائية: ويشمل المشي و السباحة  0 والركض 0 وركوب الدراجات. خلال 
التمارين الهوائية  الرياضية 0 الطاقة  المستخدمة من عضلات الهيكل العظمي تعتمد  

على عدة عوامل: نوع و شدة و مدة التمرين ؛ الحالة الجسدية 0 و النظام 
الغذائي .بما ان الجسد خلال  التمارين الهوائية يستمد  الطاقة المستهلكة من  المواد 
المتوفرة في الدم 0 مثل الأحماض الدهنية,  فالأشخاص المصابين بالمرض قادرون على 

 القيام و تحمل هذا النوع من الرياضات لذلك تعتبر مفيدة كنظام علاجي

هوائية هي التمارين المكثفة و الشديدة على سبيل المثال 0 رفع hgالتمارين غير 
 متر . عادة 0 أثناء ممارسة التمارين الغير هوائية, يقوم  انزيم  011الأثقال أو سباق 

myophosphorylase  بتحليل جليكوجين الى جلوكوز الذي يقوم بدخول
 ATPمسار تحليل السكر الايضي اللاهوائي 0و نتيجة لذلك تنتج مادة 

 لا هوائيا الذي يستخدم كمصدر للطاقة.  لأدين سينل لا  ُّل لف سفاتل

عادة  الدقائق الاولى خلال ممارسة الرياضة  تكون لاهوائية . وفقا لشدة ومدة 
التمرين0 تستخدم العضلات مصادر الطاقة المختلفة مثل مسار تحلل الجلوكوز 

الجليكوجين المختزن  في العضلات 0 ومسار تحلل الجلوكوز  الهوائي0  ,اللاهوائي
 تليها أكسدة الأحماض الدهنية.           
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في فترات الراحة  المصدر الرئيسي للطاقة هو الأحماض الدهنية الحرة في الدم. 
تتأكسد هذه الجزيئات في الميتوكوندريا خلال عملية و مسار اكسدة بيتا  لإنتاج 

و التي يتم استخدامها في مسارات الايض خلال دورة   acetyl-CoAمادة  
كريبس و خلال مسار السلسلة التنفسية في  الميتوكوندريا مما يؤدي إلى إنتاج مادة 

ل لف سفاتلاي تي بي  ( الذي يستخدم كمصدر ATP)  لأدين سينل لا  ُّ
 للطاقة لعمليات الأيض.

 حالةل لمرضلمعل لتقدملبالمنل:
وعموما لا تتفاقم   الاعراض في  15عادة ما يبدأ هذا الخلل بالظهور  قبل سن 

حين اتباع الارشادات السليمة 0 على الرغم من  تفاقم نوبات  الضعف خلال  
 فترات ممارسة الرياضة في بعض الأحيان

 نمبةل نتشا ل لمرضل:
لا يوجد حاليا أي بيانات واضحة  حول نسبة  الاصابة بالمرض . قامت دراسات 

حالات  01امريكية  بتقدير نسبة الانتشار وحدوث المرض  الى  ما يقرب من 
لكل مليون نسمة.  و يعتبر هذا الخلل الوراثي  أكثر شيوعا في الرجال عنه في 

 النساء.
 

 تشخيصل لمرض:
في حالة وجود الاعراض الاولى للمرض يتم التأكد من وجود الاصابة بالمرض عن 
طريق اخذ عينة دم من الشخص المصاب للقيام بالتحاليل المخبرية كقياس نسبة 

(  و يرتفع في حالة CK)   serum creatine kinaseانزيم سي كيه  
وجود المرض .بالإضافة لذلك يتم قياس  نشاط انزيمات اخرى و القيام بتحاليل 

 الحمض النووي لتأكيد وجود الطفرة الجينية .
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  لجينل لمرتبطلبمرضل ختز نل لجليك جينل لن عل لخامس؟
  لجينل) لم  ث(:
وهو الجين المعروف الوحيد كمسبب لداء اختزان  PYGMو يرمز له بـ  

  الجليكوجين النوع الخامس  في حالة حدوث طفرة جينية له.
  :وظيفته

Myophosphorylase  تزويد الجسم بالمعلومات اللازمة لإنتاج أنزيم 
هذا الانزيم يتواجد في خلايا العضلات حيث تتم عملية تحليل  الجليكوجين إلى 

سكر الجلوكوز وهو سكر بسيط الذي يعتبر  مصدر الطاقة الرئيسي لمعظم الخلايا.  
وجود الطفرة الجينية  يعيق هذا الانزيم من القيام بوظيفته التحفيزية خلال عملية 

تفكيك الجليكوجين الى جلوكوز. ونتيجة لذلك0 خلايا العضلات لا تنتج ما يكفي 
من الطاقة التي يحتاجها الجسم 0 لذلك تصاب العضلات بالتعب بسرعة و بسهولة. 
مما يؤدي  انخفاض الطاقة في خلايا العضلات الى ظهور الاعراض الرئيسية لخلل 

 . اختزان الجليكوجين الخامس
 نمطلت   ثل لمرض:

يتم توارث هذا المرض عبر الوراثة الجسدية المتنحية )يكون الوالدان حاملان للجين 
 المصاب(. ويصيب الذكور والإناث على حد سواء. 

زوج من  02زوج 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 

في الجسم ومنها إنزيم الجليكوجين الإنزيمات التي تساعد على هضم 
مايوفوسفوريليز.في هذا المرض لا يعمل الجين المسؤول عن إنتاج هذا الإنزيم بشكل 

 سليم ويعرف الخلل الممرض الموجود في الجينات بالطفرة الوراثية. 
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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 حاملاً 
)ناقلاً( 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 حاملاً 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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  لعلاجلول لمتابعةل لصحيةلللرفللول لشخصل لمصاب
 

لا يوجد علاج محدد  لمرض مكاردل0 ولكن هناك عدة طرق  تساعد على  تخفيف 
 من اعراض المرض. 

ينصح الافراد المصابين بالاستفادة من  التدريبات  الهوائية  لتحفيز  الدورة الدموية و 
 تحفيز انتاج الطاقة عن طريق الدورة الدموية

ممارسة النشاط البدني بشكل عام هو مهم للحفاظ على الصحة البدنية والعقلية مع 
 تجنب الرياضات المكثفة العنيفة.

وينبغي أن يسبق النشاط البدني تمارين الاحماء من أجل زيادة تدفق الدم العضلات. 
أخصائي العلاج الطبيعي قادرة على توفير المشورة والمساعدة في وضع برنامج للقيام 

 بالنشاطات المناسبة
المكملات الغذائية لمادة  الكرياتين قد تساعد على تحسين وزيادة القدرة على ممارسة 
الرياضة المكثفة. تناول سكر القصب يساعد على تحسين القدرة على تحمل ممارسة 
الرياضة  وقد يقي من حدوث مرض  انحلال الربيدات الناتج من  ممارسة الرياضة 

 والقيام بأنشطة متعددة.
ينصح القيام بالفحوصات الروتينية  السنوية  و متابعة النظام الغذائي ليساعد على 
توفير الطاقة  للعضلات. وينبغي  تناول الكربوهيدرات بكميات كافية لتساعد على  
الحفاظ على مستوى عال من الجليكوجين في الكبد0 وللحفاظ على نسبة تركيز عالية  
للجلوكوز في الدم. تناول قصب السكر  قبل  القيام بأي نشاطات عضلية تساعد 

 على تحسين الاداء البدني خلال ممارسة الرياضة.
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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 فيلسّ( 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 حاملاً  *
 لخلل في الكرموسومات. 

فما فوق0 حيث  20لعمل 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  01 -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  *

 حاملاً لخلل في الكروموسومات. 
فما فوق( أو  20لعمل 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. 2-0عادة 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  2البويضات الملقحة في حاضنات خاصة وتركها لمدة  
خلايا ويتم حينها ثقب جدار البويضة الملقحة وسحب خلية واحدة أو خليتين.  1

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  *
 % .21معدل الإنجاب يقدر بـ  *
 %.00-01نسبة حدوث الاجهاض تقدر بـ  *
 %.  2-0نسبة 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   2-0نعم . 

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

أولا0ً 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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