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  مقدمة

  

  ، وبعد:والسلام على رسول الله والصلاة الحمد لله

يقدر عدد الأمراض الوراثية التي وصفت في تاريخ الطب الموثق حتى الآن بأكثر من 
تتباين في أعراضها وعلاماēا ومضاعفاēا بشكل كبير كما تتباين في مدى ،مرض 7000

وتتعدد الوسائل . )1(خطورēا على حياة المريض وآثارها على وظائف الأجهزة الحيوية في الجسم
فقد يكون للمرض علامات ظاهرة على ، التي يستخدمها الطبيب في تشخيص المرض الوراثي

عن غيره من الأمراض  بعينه، وقد لا يكون له ما يميزه الجسم تمكن الطبيب من الاشتباه في مرض
مما يعني ضرورة جمع كل ما يمكن جمعه من علامات وأمارات من خلال أخذ تاريخ المرض 

ة والمخبرية. وهذه العلامات شعاعيال الفحوصوالأسرة والقيام بالفحص الجسدي وإجراء 
ن كثيراً من إحيث  ،وصول للتشخيص وقد لا تساعدهقد تساعد الطبيب في الوالأمارات 

  الأمراض الوراثية لا يزال غير معروف السبب حتى الآن. 

إثبات المرض الوراثي فقد قسمنا  في قرائنلدراسة مدى اعتبار هذه العلامات والأمارات و 
  بحث إلى ما يلي:هذا ال

  :، وفيهتمهيد

  تعريف المرض الوراثي -
  تعريف القرينة الطبية في إثبات المرض الوراثي -
 أنواع القرائن  -



، الوراثية الطبية من غير الفحوصتشخيص المرض الوراثي باستخدام القرائن في المبحث الأول: 
  وفيه:

 من خلال أعراض المرض والفحص الجسميتشخيص المرض الوراثي  -
 الأشعة ل التحاليل غير الوراثية وفحوصتشخيص المرض الوراثي من خلا -

  

، الوراثية القرائن الطبية من خلال الفحوص تشخيص المرض الوراثي باستخدامفي المبحث الثاني: 
  وفيه:

  تعريف الفحص الوراثي -
  أهمية الفحص الوراثي -
 تشخيص المرض الوراثيلستخدمة الوراثية الم أنواع الفحوص -

  

  وختم البحث بخلاصة لأهم النتائج. 

  الكريم، وله سبحانه الحمد أولاً وآخراً. هوالله أسأل أن يجعل هذا العمل خالصاً لوجه

  

  

  

  

  



  تمهيد

  تعريف المرض الوراثي:

تختلف المصادر الطبية في تعريف المرض الوراثي، ويعود ذلك بدرجة رئيسة إلى أن آخر 
المستجدات في علوم الوراثة قد غيرت بشكل جذري المفهوم السائد حول الفارق بين الصحة 

. فكل إنسان لديه تغيرات (طفرات) في حمضه النووي قد تكون خطيرة جداً على )2(والمرض
صحته بحيث تؤدي إلى إصابته بمرض وراثي، وقد لا يكون لها أثر سوى أن تجعله أكثر عرضة 

  بأمراض معينة، لكنه قد يبقى طوال حياته دون الإصابة بأي مرض.من غيره للإصابة 

وباعتبار هذه النظرة الشمولية الحديثة لمفهوم المرض فقد يكون من أجمع التعريفات 
 .)3("أي مرض ينتج بسبب خلل وراثي": للمرض الوراثي هو أنه

دد الوراثية التي تتح وسيكون هذا البحث على القرائن الطبية التي تسهم في إثبات الأمراض   
سومات)، (الكرومو  أو في الصبغيات (الجينات) كان في المورثاتوراثياً بسبب خلل وراثي سواء  
أما الأمراض الشائعة كداء السكري  وراثية محددة لإثبات المرض. ومن ثم يمكن إجراء فحوص

بيئية و التي هي نتاج تفاعل بين عوامل وراثية ،ط الدم وتصلب الشرايين والسرطانوارتفاع ضغ
عديدة، فإنه لكون العوامل الوراثية التي تسهم في الإصابة đذه الأمراض كثيرة جداً وتتفاعل مع 

في وقتنا  - فإن الفحوص الوراثية لا يمكن ،بعضها ومع العوامل البيئية بصورة هي في غاية التعقيد
  يص هذه الأمراض الشائعة إلا في حالات محددة قليلة.أن تفيد في تشخ -الحاضر على الأقل 

  

  



 :الطبية في إثبات المرض الوراثي تعريف القرينة

لم يقتصر عمل الفقهاء في إثبات الحق وإظهار البينة على القرائن النصية أو الشرعية 
اعتماداً على اكتشافات علمية وسنن كونية "قرائن مصاحبة  فحسب، بل استنبطوا كذلك

  .)4(وصفات ومميزات وضعها الله عز وجل في مخلوقاته" 

، أما مصطفى )5("أمر يشير إلى المطلوب"بأĔا  اصطلاحاً  الجرجاني القرينة علي فعرّ وقد
  . )6("كل أمارة ظاهرة تقارن شيئاً خفياً فتدل عليه"الزرقا فقد عرفها بأĔا 

ذين التعريفين فإنه يمكن تعريف القرائن الطبية في مجال إثبات الأمراض وبالنظر إلى ه
الوراثية بأĔا (كل أمارة تقارن مرضاً وراثياً فتدل عليه). وقد أخرجنا من هذا التعريف كون الأمارة 

إجراء  - كما سيتبين لاحقاً   -ظاهرة فقد تكون خفية لا تظهر على المريض ويلزم لمعرفتها 
كانت عرضاً يشكو منه يف أي أمارة تدل على المرض سواء  محددة. كما يشمل التعر  فحوص

للمريض أو خللاً تبين في المريض أو علامة واضحة تظهر للطبيب من خلال الفحص الجسدي 
  المخبرية أو الشعاعية.     الفحوص

  

 أنواع القرائن:

  :)7(تقسم القرائن باعتبار قوēا وضعفها إلى ثلاثة أقسام 

وهي التي تعتبر دليلاً مستقلاً لا يحتاج إلى دليل آخر فهي بينه  قطعيةالأول: القرينة ال
  Ĕائية.

  الثاني: أن تكون دليلاً مرجحاً لما معها ومؤكدة له.



  الثالث: أن تكون ضعيفة فلا يعوّل عليها في الإثبات.

  نستخدم الاصطلاحات التالية إجرائياً: بار هذا التقسيم في هذا البحث وسوقد قمنا باعت 

) وهي التي تثبت المرض الوراثي بشكل مستقل دون الحاجة إلى دليل قطعية(القرينة ال -
 آخر. 

(القرينة المرجحة) وهي التي تثبت المرض الوراثي لكن مع وجود علامات أخرى للمرض،  -
 فهي لا تكفي وحدها لإثبات المرض.

  لا تثبت المرض ولا تنفيه.               (القرينة الضعيفة) وهي التي  -

  

  

  

  

  

  

  

  

  



  الأولالمبحث 

  الوراثية م القرائن الطبية من غير الفحوصتشخيص المرض الوراثي باستخدا

  

  :تشخيص المرض الوراثي من خلال أعراض المرض والفحص الجسميالمطلب الأول: 

يبدأ الطبيب رحلة الوصول إلى تشخيص المرض بالخطوة الأولى التي تتمثل بالاستماع إلى 
لمعرفة الأعراض المرضية التي يشكو منها. وفي حال الاشتباه بمرض  - أو إلى من يعوله  -المريض 

اً وراثي فإن رسم شجرة العائلة التي توضح الأفراد المصابين وصلة القرابة بينهم يعد عنصراً رئيس
  للوصول للتشخيص ولاستنتاج طريقة توارث المرض من جيل إلى جيل. 

وفي بعض الحالات قد يكون من اليسير جداً على الطبيب ذي الخبرة الاشتباه بمرض 
معرفة المرض من خلال معرفة  -أحياناً  - ، بل يمكن أعراض المرضالاطلاع على معين بمجرد 

تتشابه الأمراض الوراثية في أعراضها بشكل كبير بحيث  ما. غير أنه كثير عرق المريض أو قبيلته
  أن يعرف الطبيب المرض من خلال الأعراض فقط.   - أو يستحيل  -يصعب 

وبعد أخذ تاريخ المرض يقوم الطبيب بالفحص الجسمي 
)physicalexaminationبين له علامات المرض التي تدله على التشخيص. وفي تت) ل

إذ تكون الأعراض واضحة الدلالة  ،المرض بمجرد فحص المريضبعض الأمراض يمكن تشخيص 
  وذلك من خلال:  ،على المرض خاصة لذوي الخبرة من الأطباء

الوراثية تغيرات في ملامح الوجه بشكل واضح لامح الوجه المميزة: تسبب بعض الأمراض م -1
زمات الوراثية  المتلاومثال ذلك . )9،8(ممكناً بمجرد النظر إلى وجه المريضتجعل التشخيص 



 Noonan)ومتلازمة نونان ، )Down syndrome( متلازمة داونك
syndrome) ،) ومتلازمة ويليامزWillaims syndrome حيث تكون (

 علامات الوجه الظاهرة قرينة تدل على المرض. 
المتلازمات الوراثية تجتمع علامات مرضية  تعلامات المرض الجسمية المميزة: في حالا -2

معينة بصورة متلازمة بحيث تدل على مرض محدد بعينه. ومن الأمثلة على ذلك: اجتماع 
السمنة مع ضعف البصر وضعف القدرات العقلية ووجود إصبع زائدة في اليد يدل على 

 .)Biedl syndrome-Bardet ()10بيدل (-متلازمة باردت 

كافية في العرف الطبي لإثبات المرض سدية المميزة غير  العلامات الجض و وتعد أعراض المر 
  دون إجراء الفحص الوراثي ولذلك فهي تعتبر قرائن طبية مرجحة.

  

  الأشعة: ل التحاليل غير الوراثية وفحوصتشخيص المرض الوراثي من خلاالمطلب الثاني: 

من الوسائل التي تساعد في الوصول إلى تشخيص المرض الوراثي إجراء تحاليل مخبرية غير 
  :غير الوراثيةالمخبرية  فحوصفمن الأمثلة على البالأشعة.  صوراثية وفحو 

لاشتباه بمرض لوالأمونيا في الدم لدى مولود في حالة غيبوبة حماض الأفحص نسبة  -1
 .)11(وراثي استقلابي

عند الاشتباه مقدارها تل يخالأم الحامل عن بعض المواد التي فحص عينة من دم  -2
 . )12(بإصابة الجنين بخلل في الصبغيات



 )lactic acidوحمض اللاكتيك ( فحص وظائف الكبد ونسبة السكر في الدم -3
عند الاشتباه بأمراض تخزين الجلايكوجين (وهو الشكل الذي يخزن به السكر في 

  .)13(تؤدي إلى نوبات نقص السكر في الدم وتضخم في الكبدالكبد) التي 

مرجحة لا تثبت  فإĔا تعتبر قرينةأو ما شاđها وجود خلل في أي من هذه الفحوص وعند
  وراثية معينة.  المرض إلا بفحوص

كالأشعة ،  فهي تتنوع بحسب أعراض المرض وعلاماته اعيةالشع فحوصالأما إجراء 
يعاني من تأخر في القدرات العقلية، والأشعة الصوتية للبطن لمولود لديه  المغناطيسية للدماغ لطفل

، وأشعة الهيكل العظمي لمن عنده قصر في القامة، والأشعة الصوتية أو يتينتضخم في الكل
المغناطيسية في حال اعتلال عضلات القلب، وهكذا. وفي بعض الحالات فإن التغيرات التي يقرر 

ختص قد تؤدي إلى تشخيص مبدئي للمرض على درجة عالية من وجودها طبيب الأشعة الم
  الدقة. فمن الأمثلة على ذلك:

) في الأشعة المغناطيسية لدى molar tooth sign( علامة سنّ الرحىوجود  -1
طفل يعاني من رخاوة في العضلات وتأخر في النمو الحركي والعقلي واضطرابات في 

 Joubertو متلازمة جوبير (التنفس هو قرينة على مرض وراثي محدد ه
syndrome14() لكن المرض لا يثبت إلا بالتحليل الوراثي(. 

في الهيكل العظمي في الجمجمة والعمود الفقري وعظام الحوض  معينةوجود تغيرات  -2
 dysotosisوالأطراف تسمى في مجموعها: اعتلالات النمو العظمي المتعددة (

multiplexنة الوجه) ومن  ملامح الوجه (خشو ) عند طفل يعاني من تغيرات في
ة تضخم في المفاصل وقصر في القامة يشير إلى أمراض عديدصعوبة في الحركة و 



). لكن المرض لا يثبت mucopolysaccharidoses(  ةالسكاريد المخاطي
 . )15(تشخيصه إلا بالفحص الوراثي

اكتشاف زيادة في سماكة الجزء الخلفي من رقبة جنين من خلال الأشعة الصوتية  -3
يشير إلى احتمال إصابته بخلل في الصبغيات. غير أن المرض لا يمكن تشخيصه 

 .)12(بصورة يقينية إلا بعد أخذ عينة من الجنين تبين وجود الخلل

  

الأشعة هي قرائن مرجحة لا  فحوصيل المخبرية غير الوراثية و وكما اتضح مما سبق فإن التحال
  . معين وراثيلمرض الوراثي بل لابد من إجراء فحص تثبت ا

يمكن تشخيص المرض حتى بدون الفحص  - وهي قليلة جداً  - غير أنه في أمراض محددة
الوراثي وذلك من خلال اعتماد معايير رئيسة وثانوية للمرض. ومن الأمثلة على ذلك مرض 

خاصة في  ) الذي يؤدي إلى أعراض مرضية متعددةtuberous sclerosisالتصلب الحدبي (
 major and( رئيسة وثانوية الجهاز العصبي وعلى الجلد يمكن تقسيمها إلى علامات

minor criteria ()16( فإذا وجد لدى المريض عرضان رئيسان من أعراض المرض أو عند .
فإن ذلك كاف لإثبات المرض حتى بدون وجود عرض رئيس واحد بالإضافة إلى عرضين ثانويين 

  ثبت مرض التصلب الحدبي.   ت قطعيةقرينة  ولذا يمكن اعتبارها، فحص الحمض النووي

  

  

  



  الثانيالمبحث 

  الوراثية  القرائن الطبية من خلال الفحوص تشخيص المرض الوراثي باستخدام

  

  تعريف الفحص الوراثي:

أو المورثات أو البروتينات أو الحلائل (المواد  يعرف الفحص الوراثي بأنه فحص الصبغيات
) عن التغيرات المتعلقة بالاضطرابات أو الحالات المرضية الوراثية analytesالتي يتم تحليلها) (

)17( .  

  ) بل يشمل:DNAولذا فالفحص الوراثي لا يقتصر على فحص الحمض النووي (دي.إن.أي

: ومثاله فحص عينة دم من مولود عند الاشتباه بإصابته بمتلازمة داون فحص الصبغيات -1
 .21لمعرفة ما إذا كان لديه نسخة ثالثة من الصبغي رقم 

فحص المورثات: ومثاله فحص الحمض النووي لطفل مشتبه بإصابته بمرض الضمور  -2
ة لديه الطفر  ت) لمعرفة ما إذا كانspinal muscular atrophyالعضلي النخاعي (

 .SMN1) في مورثة المرض causative mutationسببة (تالم
فحص البروتينات: ومثاله فحص خضاب الدم (الهيموغلوبين) قبل الزواج لاكتشاف  -3

 الناقلين لمرضي فقر الدم المنجلي والثلاسيميا. 
فحص الحلائل: ومثاله فحص الأحماض العضوية في البول لدى طفل مشتبه بإصابته بمرض  -4

 يؤدي إلى حماض في الدم.    راثيو  استقلابي



)  genetic disordersويهدف الفحص الوراثي إلى تشخيص الاضطرابات الوراثية (
كالأمراض الاستقلابية التي تنتج بسبب اضطرابات في وظائف أساسية للبروتينات وكذلك إلى 

  ) كالمتلازمات.genetic conditionتشخيص الحالات المرضية الوراثية (

  

  فحص الوراثي:أهمية ال

 )81( 2003عام  )human genome( البشري ينوممع الانتهاء من مشروع الج
ثة بشكل ر ان الأمراض المتوارثة وغير المتو تسارعت وتيرة اكتشاف الأسباب الوراثية للكثير م

في العقدين الأخيرين أصبح بالإمكان تشخيص كثير من  مذهل. ومع التطور التقني المتسارع
  - الأمراض الوراثية في مدة زمنية وجيزة. ففي الحالات التشخيصية التي لا تحتمل التأخير 

  يمكن الآن معرفة الطفرة المورثة المسببة للمرض في بضعة أيام. - كفحص الأجنة مثلاً 

أسرة ما من تقديم رعاية صحية يمكّن اكتشاف السبب الوراثي للمرض المتوارث في 
  متكاملة تشمل مايلي:

معرفة المرض وطبيعته وأعراضه التي قد من الطبيب والمريض يمكن تشخيص المرض الوراثي  -1
ومضاعفاته المستقبلية التي قد يمكن تفاديها أو وأساليب علاجه والوقاية منه تكون خافية 

 التخفيف من شدēا. 
كذلك يؤدي التشخيص إلى التيسير على المرضى وذويهم وذلك بالحد من معاناة البحث  -2

عن السبب الذي أدى إلى الإصابة بالمرض. ومن المعلوم في مجال الطب الوراثي أن رحلة 
 . التشخيص قد تستغرق زمناً طويلاً البحث عن 



مما  ،بعده ليهم أعراضتبد عة الذين هم عرضة للإصابة بالمرض لكن لم معرفة أفراد الأسر  -3
يمكن من القيام بالتدخل الطبي اللازم لتفادي ما يمكن تفاديه من مشاكل المرض 

 ومضاعفاته.
ومن ثم يمكن تقديم ، معرفة أفراد الأسرة الذين هم على خطر في انتقال المرض إلى أولادهم -4

 الأساليب الوقائية الملائمة حسب نوع المرض وطريقة انتقاله. 

  

  الوراثية المستخدمة لتشخيص المرض الوراثي حوصفأنواع ال

) ومن clinical indicationالوراثية من حيث اعتبار الداعي الطبي ( الفحوصتتعدد 
  حيث اعتبار الطريقة المختبرية.

  :الوراثية باعتبار الداعي الطبي في أنواع الفحوص المطلب الأول:

  الوراثية من حيث الداعي الطبي إلى ما يلي: يمكن تقسيم الفحوص

التشخيصي: ويهدف إلى تشخيص المرض الوراثي عن طريق فحص عينة من  الفحص -1
المريض تؤدي إلى اكتشاف الخلل الوراثي المسبب للمرض. ويمكن تطبيق هذا النوع من 

التشخيصية بغض النظر عن عمر المريض حتى على الأجنة. وهذا النوع من  حوصالف
 وراثية. فحوصلدواعي الطبية هو الغالب على ما يطلبه الطبيب من ا

 ومن الأمثلة على ذلك: 
 فحص الصبغيات عند الاشتباه بإصابة مولود بمتلازمة داون.  -أ



التي تسبب  FMR1) لاكتشاف خلل في مورثة DNAفحص المادة الوراثية (  - ب
ارث ) وهو المرض المتو fragile X syndromeالهشّ( Xمتلازمة الصبغي 

 . )19(الأكثر انتشاراً لدى الذكور المصابين بإعاقة عقلية
 فحص الإنزيمات التي يؤدي نقص بعضها إلى الأمراض الاستقلابية الوراثية.  - ج
 اختبار خضاب الدملتشخيص مرض فقر الدم المنجلي.  -د
فحص عينة من المشيمة في الأسبوع الحادي عشر من الحمل لتشخيص مرض وراثي   - ه

 أو محتمل تكراره.  مشتبه به
 

الفحص الوقائي: ويهدف إلى فحص المادة الوراثية للوقاية من المرض الوراثي، ولهذا النوع  -2
 عدد من الدواعي الطبية منها:

 فحص أقارب المصاب بمرض وراثي لمعرفة ما إذا كانوا ناقلين للمرض.   -أ
 الفحص قبل الزواج لمعرفة الناقلين للمرض الوراثي.  - ب
 فحص المواليد عن الأمراض الاستقلابية.   - ج
الحمل أثناء  (amniotic fluid)أو السائل السلوي فحص عينة من المشيمة   -د

 لتشخيص مرض وراثي محتمل تكراره بناءً على دراسة التاريخ المرضي في شجرة العائلة.  
 فحص الأجنة قبل الانغراس ومن ثم اختيار الجنين السليم لغرسه في الرحم.     - ه

 
التوقعي: ويهدف إلى فحص المادة الوراثية لتقدير احتمال إصابة شخص بمرض  الفحص -3

 وراثي في المستقبل. ومن الأمثلة على ذلك:



فحص المادة الوراثية من فتاة أصيبت أختها بسرطان الثدي حتى يتسنى تقدير احتمال   -أ
ظهور  خل الطبي المناسب قبلومن ثم إجراء التد إصابتها بالسرطان في المستقبل

 .المرض
ن شخصت أمه بمرض فحص المادة الوراثية من رجل ليس لديه أعراض مرضية لك  - ب

لزهايمر. ويهدف الفحص إلى اكتشاف خلل وراثي لدى الرجل قد االخرف المعروف ب
 يؤدي إلى إصابته بالخرف مستقبلاً. 

 
ة التي قد تؤثر الفحص عن التفاعلات الدوائية الوراثية: ويهدف إلى اكتشاف التغيرات الوراثي -4

تحديد نوع الدواء وجرعته  -في بعض الحالات  - حيث يمكن ،على استجابة المريض للدواء
المناسبة بناءً على التغيرات في المادة الوراثية. كما أنه يمكن استخدام هذه الوسيلة الحديثة 

 لنصح المريض بتجنب دواء معين لاحتمال إصابته بأعراض جانبية خطيرة.    
 

  من حيث اعتبار الطريقة المخبرية الوراثية الفحوصالمطلب الثاني: في أنواع 

من حيث اعتبار الطريقة الوراثية  الفحوصكما هو موضح في تعريف الفحص الوراثي تتعد أنواع 
  فحص المورثات والصبغيات والبروتينات والحلائل. المخبرية ل

  ): DNA: فحص المورثات (أو الحمض النووي نوع الأولال

 ) فيها.mutationيهدف فحص المورثةالمسببة للمرض إلى اكتشاف طفرة وراثية(
تشخيص المرض الوراثي في مجال وتعد هذه الطريقة في الفحص الوراثي أكثر الطرق تطبيقاً 

من الممكن للدقة العالية في نتائجها ولقدرēا على إثبات المرض بشكل قاطع. كما أنه وذلك



تلك من فحص الحمض النووي ليس من عينة دم فحسب بل من أي نسيج تقريباً حتى 
  . الأنسجة المخزنة لأشخاص متوفين

جة ن نتيإرورة أĔا هي المسببة للمرض حيث اكتشاف تغير في المورثة لا يعني بالضلكن 
 :)20(الاحتمالات التالية حدأفحص الحمض النووي قد تظهر 

  خلو المورثة من أي تغير وهذا يؤدي إلى إحدى النتائج الثلاث التالية: الاحتمال الأول:

 نفي المرض وذلك عندما يكون مقرراً طبياً أن المرض لا يسببه إلا طفرة محددة. الأولى:
 على نفي المرض.  قطعيةوتعد هذه النتيجة قرينة 

المرض لا يسببه إلا هذه نفي المرض بنسبة عالية وذلك عندما يكون مقرراً طبياً أن الثانية: 
) detection rateالمورثة. وتحديد هذه النسبة يتعين بتحديد معدل اكتشاف (

الاختبار الوراثي للطفرة الوراثية. وهذه النسبة يقررها أهل الاختصاص والخبرة من الأطباء 
والعلماء بعد فحص عدد كبير من المرضى المصابين بمرض محدد باستخدام طريقة فحص 

من المرضى (مثل فحص  %99الوراثية تكتشف أكثر من  بعض الفحوصفمحددة.  وراثي
بينما  )achondroplasia()21الودانةلمرضى القزامة الناتج عن مرض FGFR3المورثة 

. وهذه المعلومة لها بالغ الأهمية وينبغي أن يعلمها بكثير بعضها يكتشف أقل من ذلك
  الإقدام على إجراء الفحص.الطبيب وأن يفهم المريض توابعها قبل 

وتقدير هذه النتيجة من حيث كوĔا قرينة مرجحة أو ضعيفة لنفي المرض يعتمد على معدل 
 اكتشاف الاختبار الوراثي للطفرة.

الخلل في أي  سببتعدم نفي المرض وذلك عندما يكون للمرض مورثات عديدة يالثالثة: 
  عاً قبل أن يتقرر إثبات المرض أو نفيه.منها، ولذلك يتعين فحص هذه المورثات جمي ةواحد



 وتعد هذه النتيجة قرينة ضعيفة على نفي المرض.

معلوم مسبقاً في مصادر  في الحمض النووي )variationاكتشاف تغير ( الاحتمال الثاني:
  . قطعيةالطب المعتبرة أنه يؤدي إلى الإصابة بالمرض، ومثل هذه النتيجة تثبت المرض وتعد قرينة 

غير معلوم مسبقاً في مصادر الطب  في الحمض النووي اكتشاف تغير جديد الاحتمال الثالث:
  المعتبرة أنه يؤدي إلى الإصابة بالمرض، وهذا يؤدي إلى إحدى النتائج الثلاثالتالية:

أن يكون التغير الجديد في الحمض النووي من النوع الذي يسبب عادة خللاً الأولى: 
في مرجحة يعطل وظيفتها. ومثل هذه النتيجة يمكن اعتبارها قرينة شديداً في المورثة و 

 إثبات المرض. 

أن يكون التغير في الحمض النووي من النوع الذي قد يسبب خللاً في المورثة  الثانية:
بحيث يعطل وظيفتها وقد لا يسبب أي شيء من ذلك. وهذه النتيجة لا يمكن الاعتماد 

الفحص أعراض المرض و د قرائن أخرى من خلال عليها في إثبات المرض دون وجو 
 الأشعة وكذلك فحص بقية أفراد الأسرة. غير الوراثية وفحوصتحاليل ي والمالجس

أن يكون التغير في الحمض النووي من النوع الذي لا يسبب عادة أي خلل في  الثالثة:
 تنفيه، ويتعين لا تثبت المرض ولاقرينة ضعيفة المورثة ولا يعطل وظيفتها. وهذه النتيجة 

اللجوء إلى أسلوب آخر لإثبات المرض أو مراجعة العلامات السريرية التي قد تجعل 
 الطبيب يعيد النظر في تشخيصه.



اكتشاف تغير في الحمض النووي معلوم مسبقاً في مصادر الطب المعتبرة أنه لا  الاحتمال الرابع:
د كبير من الأصحاء، ومثل هذه يؤدي إلى الإصابة بالمرض، كأن يكون قد اكتشف في عد

  نفسها المذكورة في (الاحتمال الأول). النتيجة تؤدي إلى النتائج الثلاث

اكتشاف تغير في الحمض النووي معلوم مسبقاً في مصادر الطب المعتبرة أنه  الاحتمال الخامس:
ه من نإ احتمال الإصابة بمرض آخر، حيث لا يؤدي إلى الإصابة بالمرض لكنه قد يؤدي إلى

المعلوم في طب الوراثة أن بعض المورثات في جسم الإنسان قد يؤدي الخلل فيها إلى أكثر من 
 انوع من الأمراض، ومثل هذه النتيجة تقدر بحسب علاقتها بالمرض الآخر فقد يكون معلوم

Ĕاؤدي إلى الإصابة بالمرض وحينها تثبت النتيجة وجود المرض، وقد يكون معلوما تمسبقاً أ 
أكثر عرضة من غيره لكن الشخص  مسبقاً أĔا قد  تزيد من احتمال الإصابة فقط بحيث يكون

  أعراض المرض.أي من  ليماً طوال حياته دون أن تظهر عليهسيبقى  قد

  

  :فحص الصبغيات الخلوي والجزيئي :نوع الثانيال

أو  يهدف فحص الصبغيات الخلوي والجزيئي إلى اكتشاف الخلل في عدد الصبغيات
الوراثية إلى  ثي. وينقسم هذا النوع من الفحوصتركيبها الذي أدى إلى الإصابة بالمرض الورا

  قسمين عامين أساسيين:

  :الأول: فحص الصبغيات الخلوي التقليدي 

البيضاء تحت المجهر حتى الدم  لاياعلى خ -في غالب الأحيان  -فحص حيث يجرى ال
وبنيتها من حيث الزيادة والنقص وكذلك أنماطها من حيث  عدد الصبغياتمعرفة يتسنى 

  :)9(الترتيب. ومن الأمثلة على ذلك



اكتشاف وجود نسخة ثالثة للصبغي الثالث عشر لدى مولود مصاب بتشوهات في  -
 Patau) القلب والدماغ والوجه والأطراف مما يثبت إصابته بمتلازمة باتاو

syndrome) . 
لدى طفلة تعاني من قصر  Xالصبغي الجنسي الأنثوي  اكتشاف نسخة وحيدة فقط من -

 ).Turner syndromeفي القامة مما يثبت تشخيص متلازمة تيرنر (
في بنية الصبغي الخامس عشر لدى طفل يعاني من السمنة والعجز  محدد اكتشاف نقص -

  ).      PraderWilli syndromeويلي ( -العقلي مما يثبت إصابته بمتلازمة برادر 

الوراثية الخلوية تثبت المرض المشتبه به بشكل قاطع ولذا تعد  ومثل هذه النتائج في الفحوص  
  قرينة قطعية. 

  

  الثاني: فحص الصبغيات الخلوي الجزيئي:

الوراثية الخلوية خلال العقد الأخير مما مكن من اتساع  تطورت تقنيات الفحوص  
والتشوهات  ةالعقليتوحد وضعف القدرات كالالأمراض تطبيقاēا في مجال تشخيص العديد من

 ل. وتفوق هذه الأساليب الجزيئية الحديثة تلك الأساليب التقليدية من خلا)23،22(الخلقية
من أي نسيج تقريباً حتى تلك ليس من عينة دم فحسب بل إمكانية فحص الحمض النووي 

الأنسجة المخزنة لأشخاص متوفين. كما يمكنها من اكتشاف تغيرات صغيرة جداً في بنية 
  الصبغيات لا يتسنى اكتشافها بالطرق التقليدية.



وقد أدى التطبيق الواسع لهذه التقنية الحديثة في مجال تشخيص الأمراض الوراثية إلى   
ثير من أمراض ضعف القدرات العقلية والحسية وأمراض تشوهات اكتشاف الأسباب الوراثية لك

  الأجنة والمواليد. 

تيجة يمكن من خلال نالخلوية الجزيئية فإن تقييم ال وعند ظهور نتيجة هذه الفحوص
  حتمالات التالية:الا

اكتشاف تغير في الصبغيات معلوم مسبقاً في مصادر الطب المعتبرة أنه  الاحتمال الأول:
   الإصابة بالمرض، ومثل هذه النتيجة تثبت المرض وتعد قرينة قطعية.يؤدي إلى

عدم وجود أي تغير في الصبغيات وهذا يعني أن المرض لم يعرف سببه  الاحتمال الثاني:
  اختيار الفحص المناسب للوصول للتشخيص. و وعلى الطبيب إعادة النظر 

غير معلوم مسبقاً في مصادر الطب  اكتشاف تغير جديد في الصبغيات الاحتمال الثالث:
  المعتبرة أنه يؤدي إلى الإصابة بالمرض، وهذا يؤدي إلى إحدى النتيجتين التاليتين:

أن يكون التغير الجديد من النوع الذي يسبب عادة خللاً شديداً في الصبغيات. الأولى: 
 في إثبات المرض.  مرجحةومثل هذه النتيجة يمكن اعتبارها قرينة 

أن يكون التغير الجديد من النوع الذي قد يسبب خللاً في الصبغيات والمورثات  الثانية:
قرينة ضعيفة  هذه النتيجةمن ثم ف، و مشاكل صحيةفيؤدي إلى المرض وقد لا يسبب أي 

لا يمكن الاعتماد عليها في إثبات المرض دون فحص الأبوين والنظر في طبيعة التغير 
 م. واحتمال تأثيره على الجس

  



  : الفحص الكيميائي الحيوي الوراثي:نوع الثالثال

ة خاصة الكيميائية الحيوية الوراثية جزءاً رئيساً في تشخيص الأمراض الوراثي تعد الفحوص
الأمراض الاستقلابية). ويجرى هذا الفحص على عينات من الدم أو أمراض التمثيل الغذائي (

لاكتشاف خلل في  - ة من السائل النخاعي وفي بعض الأمراض على عين -البول أو الجلد 
بشكل كبير ولا يمكن  ةالكيميائي ددة. وتتعدد أساليب هذه الفحوصمركبات كيميائية محمقدار 

  . لكن من أكثرها انتشاراً من حيث التطبيق:)24(استقصاؤها في هذا البحث

ويعد  :(acylcarnitines)فحص الدم عن الأحماض الأمينية ومركبات الأسايلكارنتين -1
الكيميائية الحيوية تطبيقاً نظراً لإمكانية الفحص عن أمراض  من أكثر أساليب الفحوص

يلة. استقلابية متعددة من خلال عينة دم واحدة وخلال فترة زمنية قصيرة وبتكلفة مالية قل
 massخاصة باستخدام تقنيات معينة  - ولذا فقد اتبع هذا الأسلوب 

spectrometry -  قائية التي يتم من خلالها فحص المواليد قبل خروجهم في البرامج الو
من المستشفى بعد الولادة حتى يتسنى اكتشاف المرض والبدء بالعلاج قبل ظهور أعراض 

إلى معدلات  (leucine)المرض. ومن الأمثلة على ذلك:وجود ارتفاع في حمض اللوسين
أعراض المرض وعلاماته  مع -حة عالية جداً لدى مولود في حالة غيبوبة يعد قرينة مرج

 .)25((maple syrup disease)في إثبات مرض شراب القيقب - السريرية 
ف وجود أحماض حص البول عن الأحماض العضوية: حيث يمكن هذا الفحص من اكتشاف -2

قليل جداً. فعند قدار عند الأصحاء في البول أو توجد لكن بم عضوية لا توجد عادة
) بالإضافة propionic acidاكتشاف وجود حمض عضوي مثل الحمض البروبيوني (

وعلاماته السريرية  مع أعراض المرض - عد قرينة مرجحة إلى أحماض عضوية أخرى ي
 .)25(صابة بمرض حماض الدم البروبيونيللإ - والمخبرية 



 Pompe)لإصابة بمرض بومب فحص عينة من الجلد عن الإنزيم الذي يؤدي نقصه إلى ا -3
disease)  لدى طفل يعاني من تضخم في عضلات القلب ورخاوة في العضلات. فإذا

 .  )13(وجد نقص في مقدار الإنزيم فإن ذلك يعد قرينة قطعية تثبت المرض

قرائن  -مفي الغالب الأع -وبصورة عامة، فإن نتائج الفحوص الكيميائية الحيوية تعد 
في كثير ولا يثبت المرض بصورة قطعية ، العلامات الأخرى في إثبات المرض الوراثيمرجحة تقوي 
أو وجود طفرة  إلا بوجود نقص واضح في الإنزيم (في حالة أمراض التمثيل الغذائي)من الأحيان 

  وراثية مسببة في الحمض النووي. 

  

  

  

  

  

 

  

  

  خلاصة:

  يمكن تلخيص نتائج البحث فيما يلي:  



الطبية المستخدمة في إثبات الأمراض الوراثية على أربعة أنواع رئيسة هي: ن القرائن إ -1
من خلال الفحص  الأعراض التي يشكو منها المريض، وعلامات المرض التي تبدو

 الوراثية. لشعاعية وغير الوراثية، والفحوصا الجسمي، والفحوص
ومرجحة،  تتباين هذه القرائن من حيث قوة دلالتها على المرض مابين قطعية، -2

 وضعيفة.
قرائن طبية الشعاعية وغير الوراثية  ، والفحوصتعد أعراض المرض والعلامات الجسدية -3

ولابد من إجراء الفحص  بصورة قاطعة وحدها لإثبات المرضمرجحة فهي غير كافية 
 الوراثي.

يعد فحص الحمض النووي من أكثر الطرق تطبيقاً في مجال تشخيص المرض الوراثي  -4
 العالية في نتائجه ولقدرته على إثبات المرض بشكل قاطع.  وذلك للدقة

 نتائج فحص الحمض النووي ليست بالضرورة قطعية فقد تكون مرجحة أو ضعيفة. -5
إذا أظهرت نتائج فحص الصبغيات وجود خلل معلوم مسبقاً ارتباطه بمرض وراثي  -6

 فإن ذلك يعد قرينة قطعية.  
زيئي بين كوĔا قطعية أو مرجحة أو تتفاوت نتائج فحص الصبغيات الخلوي الج -7

  ضعيفة.  
الكيميائية الحيوية في الغالب قرائن مرجحة ولا يثبت المرض  تعد نتائج الفحوص -8

الكثير من أمراض التمثيل  تبصورة قطعية إلا بوجود نقص في الإنزيم (في حالا
 الغذائي) أو وجود طفرة وراثية مسببة في الحمض النووي.  
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