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  تاكإعديدك كم يجعةكهذيكيلكفمثكمنكقب  
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  
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 م كه كيلإضر يبكيلاسفقلا  ك)ي يض (ك؟
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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 م كه كم ضكعديدكيلتك  يدكيلا  ط كيلن عكيل ي عك؟
 

مرض عديد السكاريد المخاطي النوع الرابع هو مرض يصيب الهيكل العظمي 
بشكل رئيسي إلى جانب عدة أجزاء من الجسم ويعتبر من الأمراض التي تتطور 

حدتها تدريجياً مع مرور الوقت بمعدل يختلف من شخص لآخر. يبدأ ظهور 
أعراض المرض خلال فترة الطفولة المبكرة. وتعتمد نوعية حياة المريض على شدة 

الأعراض التي يعاني منها, حيث أن معظم المرضى ذوي الأعراض الحادة لا 
يعيشون أكثر من مرحلة الطفولة أو المراهقة, أما المرضى ذوي الأعراض الأخف 

حدة قد يعيشون إلى ما بعد البلوغ, ويعتبر انضغاط الحبل الشوكي وانسداد 
 مجرى التنفس من المسببات الرئيسية للوفاة.

يعد مرض عديد السكاريد المخاطي النوع الرابع مرضاً وراثياً استقلابياً ينتج عن 
خلل في الجينات المسؤولة عن تكوين الإنزيم المنظم لتكسير الجزيئات الكبيرة من 
السكريات والتي تسمى )عديدات السكاريد المخاطية(, خلل الجين يؤدي إلى 
نقص أو انعدام الإنزيم وبالتالي تراكم تلك السكريات إلى حد وصولها درجات 

 سمية تؤدي إلى تضرر الأنسجة التي تراكمت فيها ومن أبرزها العظام.
 

 م ه كأع يضكم ضكعديدكيلتك  يدكيلا  ط كيلن عكيل ي عك؟

 تشوهات في الهيكل العظمي مثل:
  )قصر القامة )التقزم 
 اعوجاج الركبتين إلى الداخل وتلاصقهما 
  ,تشوهات في عظام الأضلع, الصدر, العمود الفقري, الحوض

 والمعصم.
  ليونة المفاصل في الغالب رغم احتمالية محدودية الحركة في بعض

 المفاصل.
  عدم اكتمال نمو العظمة الواصلة  بين فقرات العنق مما يسبب تضاغط

الفقرات وضغطها على الحبل الشوكي وربما تلفه مؤدياً إلى الشلل أو 
 الوفاة أحياناً.
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م كه كيل ر يتكيلف كينبغ كيتب عه كعندك لادةكطل كل  جمنكمع ضمنك
 لإنج بكطل كمك بك هذيكيلا ضك؟

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 ذيكعنكأو يدكي س ةكيلآخ ين؟

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 

المصاب، وذلك  لفحص الحمض النووي ودراسة الطفرة الجينية ومن ثم تقديم 
 الإستشارة الوراثية اللازمة.

13 



 

 

 م كه كمعدلكنج حكيلعاتمةك؟
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. 
  04-04فرصة حدوث الحمل تقدر بـ  .% 
  04معدل الإنجاب يقدر بـ. % 
  00-04نسبة حدوث الاجهاض تقدر بـ.% 
  0-1نسبة حدوث حمل خارج الرحم يقدر ب  .% 
  79نسبة الكشف عن الخلل الوراثي تقدر ب . % 

 
 
 
 
 
 
 
 

 ه كهن ككيحفا لكلإنج بكطل كمك بك نلسكيلا ضكيل  ي  كيلذيكتاكيلل صكله؟
% من الحالات قد يحدث لها تشخيص خاطئ ينتهي بولادة طفل مصاب   0-1نعم . 

 بنفس المرض الوراثي الموجود في العائلة. 
 

 ه كيخفم  كجنسكيلجنمنكماكن كً؟
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 .  
 
 ه كت ف جكيل  جةكيللكيلفن ياكو كيلاتف للكعندكس ثكيلب يض تك؟ 

لا يستدعي سحب البويضات التنويم في المستشفى وتستطيع الزوجة أن تغادر 
 المستشفى في نفس اليوم.
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  : عملية التلقيح المجهري6شكل 

 

 

 .ضبابية القرنية في العين مما قد يؤدي إلى فقدان البصر مع الزمن 
 .التهابات متكررة في الأذن مما قد يؤدي إلى فقدان السمع مع الزمن 
  تضيق الممرات الهوائية في الجهاز التنفسي مما يسبب التهابات تنفسية

 متعددة وفترات من انقطاع النفس أثناء النوم.
 .خشونة في ملامح الوجه 
 ترقق المينا في الأسنان ووجود تسوسات متكررة 
 تشوهات في صمامات القلب 
 تضخم بسيط في الكبد 
 وجود فتق )فتاق( عند السرة أو في أسفل البطن 

  على خلاف بقية أنماط المرض يتميز النمط الرابع بأن المرضى يتميزون
  بقدرات ذهنية طبيعية ولا يتأثر الذكاء لديهم

 
  مفكيفاكت  مصكم ضكعديدكيلتك  يدكيلا  ط كيلن عكيل ي عكك؟

 
بالإضافة إلى ما تقدم أعلاه فإن في حالة الإشتباه بإصابة الطفل بالمرض يتم 

تحليل البول للكشف عن وجود تركيز عالي من عديدات السكاريد إجراء 
. يمكن أيضاً إجراء قياس مستوى الإنزيم في عينه تؤخذ من دم أو جلد  المخاطية

المصاب ويتم تأكيد وجود المرض في حال وجود نقص شديد أو انعدام للإنزيم.  
 كما يمكن عمل تحليل للحمض النووي لدراسة الطفرة الجينية
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  مفكتفاكمع لجةكم ضلكديءكعديدكيلتك  يدكيلا  ط كذ كيلناطكيل ي ع؟

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 و خصوصا الحوض و العمود 
 الفقري، القلب، السمع، العيون، التنفس و النمو.   

في المستقبل القريب قد يتوفر العلاج بالتعويض الأنزيمي )تزويد المريض بالإنزيم 
المفقود عن طريق الدم بشكل دوري( . حيث يخضع هذا العلاج حالياً 

 للتجارب النهائية قبل أن يصبح متاحاً للمرضى.

 م ه كيلجمنكيلا تبطك ا ضكعديدكيلتك  يدكيلا  ط كيلن عكيل ي ع؟كك

 الجينان المسؤولان عن حدوث هذا المرض هما:

  جين يسمى بـGALNS  و عند أختلاله يسمى المرض الناتج بـــ ,
 )النوع أ( من مرض عديد السكاريد المخاطي النوع الرابع.

  أو جين يسمى بـGLB1   و عند أختلاله يسمى المرض الناتج بــ ,
 )النوع ب( من مرض عديد السكاريد المخاطي النوع الرابع.

  حيث أنهما الجينان المنظمان لتكوين الإنزيم المسؤول عن تكسير
عديدات السكاريد المخاطية في الجسم. وبشكل عام لا يمكن التفريق 

   بين الأعراض الناتجة عن خلل جين من الآخر.
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 م كه كيلفتقمحكيلكن ع ك يلف  مصكيل  ي  كقب كيلإنغ يس
 (ك؟PGD -Preimplantation Genetic Diagnosis)ك
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. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 م كه كيلغ ضكمنكعا كيلفتقمحكيلكن ع ك يلف  مصكيل  ي  كقب كيلإنغ يسك؟
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.    
 

 ؟م كه كخر يتكإج يءكيلفتقمحكيلكن ع ك يلف  مصكيل  ي  كقب كيلإنغ يسك
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 

 6أيام لحين انقسامها 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 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 .  
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  : عملية سحب خلية من الجنين5شكل 



 

 

 م ه كد يع كعا كو صكيلت ئ كي منم 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  00لعمل تحليل كرموسومي للعينة في حالة تقدم عمر الأم

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

  .عدم وضوح التشخيص من خلال أخذ خزعة المشيمة 
 

 ه كت جدكم    كمف تبةكعتلكعا كو صكيلت ئ كي منم س ؟
%. 4.0نعم هناك إمكانية لحدوث الإجهاض جراء أخذ العينة وتقدر ب 

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

 
 م ه كيللف ةكيلاف قعةكلإسفلامكيلنفمجةك؟

 اسابيع. 0-0عادة ما بين 
 كملاحظة

  أسبوع )الحد  17قد تتأخر وصول النتيجة إلى ما بعد
الشرعي لإجراء الإجهاض في حالات معينة(  خاصة إذا  

 كان الفحص يجرى في الخارج. 
  .لا يغطي الفحص جميع الأمراض الوراثية 
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  مفكيفاكت ي  كم ضكعديدكيلتك  يدكيلا  ط كيلن عكيل ي عكك؟
يتم توارث هذا المرض عبر الوراثة الجسدية المتنحية )يكون الوالدان حاملان للجين 

 المصاب(. ويصيب الذكور والإناث على حد سواء. 
زوج من  00زوج من الجينات موزعة على  00444يملك كل شخص حوالي 

الكروموسومات )الصبغيات الوراثية(. وكل زوج يتكون من نسخة من الأم وأخرى من 
الأب. هذه الجينات مسؤوله عن جميع وظائف الجسم الحيوية وتتحكم في كل صغير وكبير 

بإذن الله مثل لون العينين والشعر. هناك جين مسؤول عن تكوين الإنزيم المنظم لتكسير 
الجزيئات الكبيرة من السكريات والتي تسمى )عديدات السكاريد المخاطية(.في هذا المرض 
لا يعمل الجين المسؤول عن إنتاج هذا الإنزيم بشكل سليم ويعرف الخلل الممرض الموجود 

 في الجينات بالطفرة الوراثية.
زوج من الجينات، فعندما يكون الخلل في أحد زوجي الجين  00444وكما أسلفنا يوجد 

لدى هؤلاء الأطفال لا تظهر أي أعراض مرضية ويعتبر في هذه الحاله حاملاً )ناقلًا( 
للمرض، 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 04احتمال %

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

 المصاب(
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  كط يقةكينفق لكهذيكيلا ضكك2شك ك
R:  الجين السليم  r:  الجين المصاب 



 

 

م كه كيل م  يتكيل ق ئمةك كط :كت  مصكي جنةكيلاف و ةكلتع ئلاتك
 يلف كتع ن كمنكهذيكيلا ض؟ك

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

الطريقة الاولى تتم قبل الحمل عن طريق اطفال الأنابيب و الفحص  .1
 Preimplantation Geneticالتشخيصي قبل الغراس )

Diagnosis ) 
و الطريقة الثانية تتم بعد الحمل و في فترات معينة عن طريق الفحص  .2

و ما  .( Prenatal Diagnosisالوراثي التشخيصي أثناء الحمل ) 
 يلي شرح لكل طريقة.

 
 (Prenatalم كه كيلل صكيل  ي  كيلف  مك كأ ن ءكيل ا 

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

-Aفحص خزعة من المشيمة ) كChorionic Villus 
Sampling من الحمل. 10 - 14( في الفترة ما بين الأسبوع رقم 

 -Bفحص السائل الأمنيوسي  ك)Amniocentesis)  و هو
 .من الحمل 18-10فحص الماء المحيط بالجنين في الأسبوع من 
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 : أأخذ عينة من السائل الأمنيوسي  4شكل 

B- كم كه كو صكعمنةكيلت ئ كي منم س كAmniocentesis))؟ك 
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  18 -10الأسبوع 
 خلل في الكروموسومات لمعرفة إذا كان الجنين مصاباً أم لا. 

 
  مفكيفاكأخذكعمنةكيلت ئ كي منم س ؟

ملليلتر تقريبا  عن طريق غرز  04يتم أخذ عينة من السائل الأمنيوسي  تقدر بـ 
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 ادناه. 
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 م كه كد يع كعا كو صكيلك  ي نمصكومتّس؟ك
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 فوق،  00لعمل تحليل كروموسومي للعينة في حالة تقدم عمر الأم

حيث 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.
 

 ه كت جدكم    كمف تبةكعتلكعا كو صكيلك  ي نمصكومتّس؟ك
نعم توجد مخاطر متعلقة بالفحص منها : إحتمالية حدوث الإجهاض 

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

 قلقة فعليها في هذه الحالة الإتصال بالطبيب المعالج. 
 

 م كه كيللف ةكيلاف قعةكلاسفلامكيلنفمجةك؟كك
 أسابيع.  0-0عادة ما بين 
 ملاحظةك ك

  أسبوع )الحد الشرعي  17قد تتأخر وصول النتيجة  إلى ما بعد
لإجراء الإجهاض في حالات معينة( خاصة إذا كان الفحص 

 يجرى في الخارج.
  .لا يغطي الفحص جميع الأمراض الوراثية 
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 : أأخذ خزعة من المش يمة3شكل 

A- م كه كو صكيلك  ي نمصكومتّسكيلاع  فك س  عةكيلا ماة 
 ؟(كCVS -Chorionic Villus Sampling)ك

ملجم( من نسيج من  04-14هو فحص يتم من خلاله أخذ عينة صغيرة )
 -14المشيمة )الكوريونيك فيلّس( والمشابهة  لخلايا الجنين عادة ما بين الأسبوع 

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

 
  مفكيفاكأخذكعمنةكو صكيلك  ي نمصكومتّس؟ك

 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. 
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