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كك كك سس ك سس ك ك ك3354صسس سس ك ك:ك  

كك ك11211يكلسس ك سس كلك  
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  تاكإع ي ك كم يج  كهذيكيلكفمثكمنكقب  
قسم الطب الوراثي -مستشارة وراثية-اميرة بالعبيد   

قسم الطب الوراثي -مستشار وراثي -رفعت رواشدة  
قسم الطب الوراثي -مستشارة وراثية-علياء قاري   
قسم الطب الوراثي -اختصاصية سريرية متقدمة  -ناهية عواضة  

 

 

 م كه كمف  م كيلفم  كيلاف   ؟
 

متلازمة التجنح المتعدد هو حالةة مةرضةيةة  ةتةاةح  عةراضة ةا مةا قةبةد الةو دة بةو ةود 
تجةنةةح يثةنةةيةةة ع ا ةةلةةد  عةةنةةد المةةدةةاصةةد بةةل ضةةافةة    فةقةةدا  الةةقةدرة عةةلة   ةةريةة   
العضلات. ويلاحظ     عذر الحركة يةتةسةبةب عةادة ع ضةعةت الةعةضةلات و شةو  
المداصد و صلب ا مما يعيق حةركةتة ةا. نةتةيةجةة لةذلة  قةد  ةتةسةبةب مةتةلازمةة الةتةجةنةح 
المتعدد بالمزيد من مشاكد الحركة مثد القدرة المحدودة للمريض عل   ري  ذراعةية  

 وساقي  بالشكد السليم.
 عد متلازمة الةتةجةنةح المةتةعةدد مةري وراثةي يةتةسةبةب فةية  خةلةد  و  شةو  ع ا ة  

  ع ا سةم  حةية    (AChRالمسؤول عن  كوين مسقبلات الأسيتيد كول  
    ل  المستقبلات ضرورية لنقد السيا ت العصبية ب  الأعصاب و الةعةضةلات 
لتقوم بتحركي ا. لذا فل  و ود خةلةد ع ا ة  المسةؤول عةن هةذ  الةعةمةلةيةة يةؤدي 
 لو ود خلد ع حركة العضلات وظ ور الأعراي الأخرى لمتلازمة التجنح المتعدد.

 
 م كه كأن يعكمف  م كيلفم  كيلاف   ك،ك م كأع يضه ؟

  
يتوا د المري بةنةمةطة  ينةتةلةدة  ويةتةم  ةعةية  مةد ا صةابةة اعةتةمةادا  عةلة  شةدة 
الأعراي المصاحبة. حي     متلازمة التجنح المتعدد بنمد اسكةوبةار والمسةمةاة 
بة يمتلازمة اسكوبار  هي النوع الأقد شدة ب  النمط . بينما  ةعةرم مةتةلازمةة 
التجنح المتعدد القا د بأنها النوع المتسبةب بةوفةاة ا ةنة  قةبةد الةو دة  و بةعةدهةا 

 بوقت قصير  دا .
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 م ه كأع يلكيلا لك   عمهكيلا فتلمن؟

      أع يلكمف  م كي ك 

**يعاني المصاب  بهذا النوع من المري عادة من عدة  عراي       حالت م بعةد 
الو دة تميد    ا ستقرار النسبي بعيدا  عةن  ي انةتةكةاسةات. بةا ضةافةة     نهةم  
ع الغالب   يعانو  من مشاكد ضعت العضلات مستقبلا . ومن  برز الأعراي 

 التي  صاحب هذا النوع هي كالتالي:

   و ود تجنح يثنية ع ا ةلةد  عةنةد الةرقةبةة  الأصةابة   ا ةبة ةة  بةا ةن الةدة ةذ
 وبا ن الركبة.

 صلب واعو اج المداصد  
 قوس العمود الدقري وانحراف     ا انب م  و ود عيوب ع الدقرات  
 مشاكد ع ا  از التندسي نتيجة عدم اكتمال مو الرئة 
  ملامح مميزة للو   مثد: تهدل  دن الع  العلوي  ميلا  زوايا الع  الخار ية

للأسدد  انتدةا  حةول الةعة   صةغةر حةجةم الةدة  السةدةلةي وانحسةار الةذقةن  
 وانخداي وض  الأذ  ع  انب الر س

 عدم نزول الخصيت  عند الذكور 

 أع يلكمف  م كيلفم  كيلاف   كيلق ت  

  يعاني المرض  المصاب  بهذا النوع من  عراي مشابهة لمتلازمة اسكوبار
با ضافة لعدة  عراي  كثر خطورة وشدة لدر ة  نها غالبا  ما  تسب بوفاة 
 ا ن  خلال الأش ر الست الأخيرة من الحمد  ومن  مثلة هذ  الأعراي: 
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م كه كيل ر يتكيلف ك  بغ كيتب عه كع  ك لا ةكطل كل  جمنكم  ضمنك
 تنم بكطل كمك بك هذيكيلا لك؟

 و  ، يجب عل  الوالدين  خطار الأ باء المتابع  للحمد بو ود هذا المري ع 
 الأسرة حتى يتسنى لهم عمد التر يبات اللازمة قبد و دة الطدد.

عندما  تم و دة  دد معري للإصابة بهذا المري، ينبغي   راء الدحوصات  
 لتحديد ما  ذا كا  الطدد مصابا  و ذل   تخاذ ا  راءات الطبية اللازمة. 

 
 م ذيكعنكأو ي كي   ةكيلآخ  ن؟

 و د احتمالية  صابة  خوة المصاب بهذا المري  و لكونهم حامل  للمري مثد 
والدي م. ويتو ب  ستشارة  بيب الأمراي الوراثية  و  خصائي ا رشاد الوراثي 
ع فحص الأ دال الآخرين ع العائلة. ويمكن   راء الدحص باست دام عينات 
دم  خوة الش ص المصاب، وذل   لدحص الحمض النووي ودراسة الطدرة 

 ا ينية ومن ثم  قديم ا ستشارة الوراثية اللازمة.
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 م كه كم  لكنم حكيل اتم ك؟
يعتمد معدل النجاح عل  عوامد من ا عمر الأم والحصول عل  عدد كاع من البويضات 

 للتلقيح وكذل  الحصول عل    نة سليمة غير مصابة  قابلة للإر اع للرحم. 
  04-04فرصة حدوث الحمد  قدر بة  .% 
  04معدل ا نجاب يقدر بة. % 
  00-04نسبة حدوث ا   اي  قدر بة.% 
  0-1نسبة حدوث حمد خارج الرحم يقدر ب  .% 
  79نسبة الكشت عن الخلد الوراثي  قدر ب . % 
 

 
 
 
 
 
 

 ه كه  ككيحفا لكتنم بكطل كمك بك  لسكيلا لكيل  ي  كيلذيكتاكيلل صكله؟
% من الحا ت قد يحدث لها  ش يص خا ئ ينت ي بو دة  دد مصاب   0-1نعم . 

 بندس المري الوراثي المو ود ع العائلة. 
 

 ه كيخفم  كج سكيلم منكماك  كً؟
نعم ولكن لأسباب  بية . كأ  يكو  المري المو ود ع العائلة يصيب الذكور فقد  فيتم 

فحص الخلايا و ديد ا نس وعندها يتم اختيار الأ نة ا ناث  ر اع ا للرحم 
 للإنغراس .  

 
 ه كت ف جكيل  ج كيللكيلف   اكو كيلاتف للكع  ك  ثكيلب  ض تك؟

  يستدعي سحب البويضات التنويم ع المستشد  و ستطي  الزو ة     غادر المستشد  
 ع ندس اليوم.

  : عملية التلقيح المجهري6شكل 
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   تجم  السوائد الدائضة ع  سم ا ن  ياستسقاء  نيني  وو ود ورم
 كيسي من السوائد ع ا  ة الخلدية من الرقبة

 صلب شديد واعو اج بالغ ع المداصد  
  تخلت ع النمو العقلي والبدني و شوهات ع عضلة القلب والرئت 
  شو  شكد الر س وصغر حجم  
 التواء ع الأمعاء 
 شوهات ع الكبد  
 و ود فتحة ع سقت الحلق 
 و ود ثقب ع الحجاب الحا ز 

  مفك فاكت  مصككمف  م كيلفم  كيلاف   ؟
يتم  ش يص المري عن  ريق العلامات السريرية للمريض وعن  ريق 

 الدحص ا يني لو ود  ي  شو  ع ا   المسؤول عن المري.
  مفكتفاكم  لم كم ضلكمف  م كيلفم  كيلاف   ؟

 تم معا ة المصاب  بهذا المري عن  ريق الت ديت من حدة الأعراي 
المصاحبة ل   وغالبا  ما يكو  ذل  عبر   راء عمليات  راحية لتصحيح 
التشوهات الناجمة عن المري  و عد عمليات  صحيح العاام و  س يد 

 الحركة من  برز  ل  العمليات.
 م ه كيلممنكيلا تبطك اف  م كيلفم  كيلاف   ؟

ا   الرئيسي المسؤول عن حدوث هذا المري هو    يسم  ب 
CHRNG  حي   ن  ا   المنام لتكوين مسقبلات الأسيتيد كول  

AChR) ع ا سم  لذا فل   شوه  يس م ع  حداث معام حا ت   
متلازمة اسكوبار بينما يس م بشكد  قد ع  حداث متلازمة التجنح المتعدد 

 القا لة. 
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كما     شو  بعض ا ينات الأخرى التي  س م ع  كوين مسقبلات 
  قد  ؤدي لحدوث هذا المري بنسبة بسيطة. (AChRالأسيتيد كول  

ويحدث    يصاب بعض ا فراد بمتلازمة التجنح المتعدد بلا و ود  ي  شو  
 يني ع  حد ا ينات المسؤولة عن  حداث المري وع هذ  الحالة ياد 

 سبب حدوث المري غامض.
 

  مفك فاكت ي  كمف  م كيلفم  كيلاف   كك؟
يتم  وارث هذا المري بنوع  الشديد عبر الوراثة المتنحية بينما يتم انتقال 

النوع الخديت من المري عبر الوراثة السائدة. و صيب الذكور وا ناث عل  
 حد سواء. 

 
زوج  00زوج من ا ينات موزعة عل   00444يمل  كد ش ص حوالي 

من الكروموسومات يالصبغيات الوراثية . وكد زوج يتكو  من نس ة من 
الأم و خرى من الأب. هذ  ا ينات مسؤول  عن جمي  وظائت ا سم 

الحيوية و تحكم ع كد صغير وكبير بلذ  الله مثد لو  العين  والشعر. هناك 
 ينات مسؤولة  عن  كوين المستقبلات البرو ينية ومن ا مستقبلات 

الأسيتيد كول  التي  تم بواسطت ا حركة العضلات .ع هذا المري   يعمد 
ا   المسؤول عن  نتاج هذا البرو   بشكد سليم ويعرم الخلد الممري 

 المو ود ع ا ينات بالطدرة الوراثية.
زوج من ا ينات، فعندما يكو  الخلد ع  00444وكما  سلدنا يو د  

 حد زو ي ا   لدى هؤ ء الأ دال    ا ر  ي  عراي مرضية ويعتبر ع 
هذ  الحال  حاملا  يناقلا   للمري، حي  يمكن    ينقد المري لأ دال   ذا 
 زوج من ش ص حامد للمري.  ما  ذا كا  الخلد ع كلا زو ي ا   

 فل   عراي المري  ا ر ويصبح الش ص ع هذ  الحال  مصابا .  
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 م كه كيلفتقم كيلك  ع ك يلف  مصكيل  ي  كقب كيتنغ يس
 (ك؟PGD -Preimplantation Genetic Diagnosis)ك
التش يص الوراثي قبد ا نغراس هو عبارة عن  خذ خلية واحدة  و خليت  من  

ا ن  عادة ع مرحلة الثما  خلايا و فحص ا ع اليوم الثال  من بعد  لقيح 
البويضة ع الم تبر بتقنيات متقدمة للتأكد من سلامت ا من مري وراثي محدد 

 ومن ثم زراعت ا ع الرحم. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 م كه كيلغ لكمنكعا كيلفتقم كيلك  ع ك يلف  مصكيل  ي  كقب كيتنغ يسك؟
هو و دة  دد سليم يخلو من مري وراثي محدد ع العائلة وذل  عن  ريق 

استبعاد الأ نة المصابة .  ضافة    ذل  تجنب خيار ا   اي للعائلات التي   
 رغب ع ذل   و ع حالة الأمراي غير الشديدة و التي   يبيح الشرع في ا 

 ا   اي.    
 

 ؟م كه كخر يتكإج يءكيلفتقم كيلك  ع ك يلف  مصكيل  ي  كقب كيتنغ يسك
 تل ص خطوات العمد بليجاز ع جم  البويضات من الزو ة بعد  نشيد و ح  
المبيض  نتاج  كبر عدد ممكن من البويضات بلعطائ ا  نواع محددة من الهرمونات 
حسب  رشادات الطبيب المعالج.   ؤخذ عينة من السائد المنوي من الزوج  ثم  تم 
عملية التلقيح وذل  بحقن الحيوا  المنوي مباشرة ع البويضة. بعد ذل  يتم وض  

 6 يام لح  انقسام ا     0البويضات الملقحة ع حاضنات خاصة و رك ا لمدة  
خلايا ويتم حين ا ثقب  دار البويضة الملقحة وسحب خلية واحدة  و  8 و 

خليت . بعد ذل   دحص الخلية  ما بطريقة صبغ الكروموسومات  و فحص 
الطدرة ا ينية المحددة مسبقا  . يتم  ر اع الأ نة السليمة لكي  نغرس ع الرحم.  
يتم وصت برنامج مثبتات للحمد وا نتاار لمدة  سبوع  لمعرفة حدوث الحمد. 
ع حال و ود   نة سليمة متبقية يتم تجميدها  ست دام ا فيما بعد  ذا رغب 

 الزو ا  بذل  .  

  : عملية سحب خلية من الجنين5شكل 
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 م ه ك  يع كعا كو صكيلت ئ كي م م   ؟ 
هناك عدة  سباب تجعد من فحص السائد الأمنيوسي  مرا  هاما    من ا 

 عل  سبيد المثال :
  اريخ عائلي بمري وراثي محدد بشرط     كو  الطدرة الوراثية 

 معروفة.
  و ود  دد مصاب بخلد ع الكروموسومات  و    يكو   حد

 الزو   حاملا  لخلد ع الكروموسومات. 
 فما  00لعمد  ليد كرموسومي للعينة ع حالة  قدم عمر الأم ي

فوق   و ا شتبا  باصابة ا ن  بتشوهات وعيوب خلقية ع 
 ا  نة والتي يتم الكشت عن ا بواسطة ا شعة الصو ية.

  .عدم وضوح التش يص من خلال  خذ خزعة المشيمة 
 

 ه كت ج كم    كمف تب كعتلكعا كو صكيلت ئ كي م م   ؟
نعم هناك  مكانية لحدوث ا   اي  راء  خذ العينة و قدر ب 

%. قد  شعر الأم بعدم ا ر ياح و حيانا قد  صاب بالنزيت  و 4.0
 خروج السائد الأمنيوسي   ع هذ  الحالة علي ا ا  صال بالطبيب المعالج.

 
 م ه كيللف ةكيلاف ق  كت ف مكيل فمم ك؟

 اسابي . 0-0عادة ما ب  
 كم حظ 

  سبوع يالحد الشرعي  17قد  تأخر وصول النتيجة    ما بعد 
  راء ا   اي ع حا ت معينة   خاصة  ذا كا  الدحص 

 يجرى ع الخارج. 
  .يغطي الدحص جمي  الأمراي الوراثية   
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ع  م ك ك نكيل يل ينكح م نكلتا لكتك نكنتب كإص   كيلم منكو ك  كحا كك 
   لف ل ك 

  ع كد حمد    يكو  الطدد مصابا  00احتمال % 
  ع كد حمد بأ  يكو  الطدد حاملا   و ناقلا  للمري 04احتمال % 

 % ع كد حمد    يكو  الطدد سليما   ي  يحمد المورث المصاب 00احتمال 
 
 

 نفق لكهذيكيلا لك كط  ق كيك1شك ك
R:  الجين السليم  r:  الجين المصاب 
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م كه كيل م  يتكيل ق ئم ك كط :كت  سمسصكي جس س كيلساسفس وس ةكلستس س ئس تك
هنال   ريقتا  لدحةص الأ ةنةة و مةعةرفةة مةا يلف كت  ن كمنكهذيكيلا ل؟كك

  ذا كانت سليمة  م مصابة و بالتالي مساعدة العائلات عل  الوقاية.
 
الطريقة ا و   تم قبد الحةمةد عةن  ةريةق ا ةدةال الأنةابةيةب و الةدةحةص -1 

 Preimplantation Geneticالةةةةتةةةةشةةةة ةةةةيةةةةصةةةةي قةةةةبةةةةد الةةةةغةةةةراس ي

و الطريقة الثانية  تم بعد الحمد و ع فترات معينة عن  ريق الدحص -2
و ما يلي  .  Prenatal Diagnosisالوراثي التش يصي  ثناء الحمد ي 

 شرح لكد  ريقة.
 (Prenatalم كه كيلل صكيل  ي  كيلف  مك كأ   ءكيل ا 

Diagnosis؟) 
يمكن است دام الدحص الوراثي  ثناء الحمد لتحديد ما  ذا كا  ا ن  سليما  م 

 مصابا  بمري وراثي مع . ويمكن   راء الدحص عن  ريق:
-Aفحص خزعة من المشيمة ي كChorionic Villus Sampling  

 من الحمد. 10 - 14ع الدترة ما ب  الأسبوع رقم 
 -Bفحص السائد الأمنيوسي  ك Amniocentesis)  و هو عبارة عن

 .من الحمد 18-10فحص الماء المحيد با ن  ع الأسبوع من 
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 : أأخذ عينة من السائل الأمنيوسي  4شكل 

B- كم كه كو صكعم  كيلت ئ كي م م   كAmniocentesis))؟ك 
هو فحص يتم من خلال   خذ كمية من السائد الأمنيوسي المحيد با ن  ما ب  

من الحمد وذل  بغري فحص ا لخلد محدد ع    مع   و  18 -10الأسبوع 
 خلد ع الكروموسومات لمعرفة  ذا كا  ا ن  مصابا   م  . 

 
  مفك فاكأخذكعم  كيلت ئ كي م م   ؟

ملليلتر  قريبا  عن  ريق غرز  04يتم  خذ عينة من السائد الأمنيوسي   قدر بة 
 برة دقيقة عن  ريق بطن الأم  ت متابعة الأشعة الصو ية حتى يتب  للطبيب 

وض  ا ن   و ستمر        صد    السائد الأمنيوسي كما هو موضح 
 بالشكد ادنا . 
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 م كه ك  يع كعا كو صكيلك    نمصكومتّس؟ك
هناك عدة  سباب تجعد من فحص خزعة المشيمة   مرا  هاما  . من ا عل  

 سبيد المثال : 
 .اريخ عائلي بمري وراثي محدد بشرط     كو  الطدرة الوراثية معروفة  
    و ود  دد مصاب بخلد ع الكروموسومات  و    يكو   حد الزو

 حاملا  لخلد ع الكرموسومات. 
 فما  00لعمد  ليد كروموسومي للعينة ع حالة  قدم عمر الأم ي

فوق، حي   زداد احتمالية  نجاب  دد مصاب بخلد كروموسومي مثد 
متلازمة داو    و ا شتبا  بلصابة ا ن  بتشوهات وعيوب خلقية ع 

 ا  نة والتي يتم الكشت عن ا بواسطة ا شعة الصو ية.
 

 ه كت ج كم    كمف تب كعتلكعا كو صكيلك    نمصكومتّس؟ك
نعم  و د ينا ر متعلقة بالدحص ذا   من ا :  حتمالية حدوث ا   اي 

%. قد  شعر الأم بعدم ا ر ياح ولكن قد   1 راء  خذ العينة ويقدر بة 
يستمر هذا الشعور لأكثر من يوم وعل  كد حال فيما لو كانت الأم قلقة 

 فعلي ا ع هذ  الحالة ا  صال بالطبيب المعالج. 
 

 م كه كيللف ةكيلاف ق  كلا ف مكيل فمم ك؟كك
  سابي .  0-0عادة ما ب  
 م حظ ك ك

  سبوع يالحد الشرعي   راء  17قد  تأخر وصول النتيجة     ما بعد 
 ا   اي ع حا ت معينة  خاصة  ذا كا  الدحص يجرى ع الخارج.

  .يغطي الدحص جمي  الأمراي الوراثية   
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 : أأخذ خزعة من المش يمة3شكل 

A-  م كه كو صكيلك    نمصكومتّسكيلا   فك س  ع كيلا ما 
 ؟(كCVS -Chorionic Villus Sampling)ك

ملجم  من نسيج من  04-14هو فحص يتم من خلال   خذ عينة صغيرة ي
 -14المشيمة يالكوريوني  فيلّس  والمشابهة  لخلايا ا ن  عادة ما ب  الأسبوع 

من الحمد وذل  بغري فحص ا لخلد محدد مسبقا  ع    مع   و لخلد  10
  ع الكروموسومات لمعرفة  ذا كا  ا ن  مصابا   م  .

 
  مفك فاكأخذكعم  كو صكيلك    نمصكومتّس؟ك

 بشكد عام هناك  ريقتا  لأخذ العينة:
  الأو  : عن  ريق وخز  برة عن  ريق البطن        صد للمشيمة ومن ثم

 يتم  خذ العينة  
  الثانية : عن  ريق وض   نبوب مر  عبر الم بد       يصد    المشيمة  و

 من ثم يتم  خذ العينة.
 ع كلا الطريقت  يتم الدحص بو ود الأشعة الصو ية لتحديد مكا  المشيمة. 


