
مسالظ4.-.،أ،

اؤجفةلرسا!خلخيةالقشوهاتأسباب
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لأعنةادكل"لم!كيخالتشوماتصبهبلم

جنينهاأنعلىلتطمئنعالطبيةالفحوبعضإجراءالحاملأرادتإذا

أسبابمعرفةمنشيءكلقبللهافلابد،الخلقيةالتشوهاتمنيعانيلا

.التشوهاتهذه

هماالاهتمامتستحقالتيالخلقيةالتشوهاتأنالحواملبعضتعتقد

وانشطار(DOWNSYNDROME)(المنغولي)الطفلدوانمتلازمة

.(SPINABIFIDA)الفقريالعمود

الإعاقاتلحدوثالمهمةالأسبابمنتعدالتشوهاتهذهأنمنبالرغم

الخلقيةالعيوبمنمجموعةمنجزءاإلاهمافما،الأطفاللدىالرئيسية

.الأطفاليواجههاالتيالنادرة

الخلقية،التشوهاتأسبابعلىالفصلهذافيالضوءنلقيسوف

فيأشرناقدبأنناعلما،الولادةقبلاكتشافهاوإمكانية،حدوثهاونسبة

اكتشافهايمكنالتيالخلقيةالتشوهاتإلىالكتابهذامنالرابعالفصل

السادسالفصلينفيسنتحدثأنناإلا.الصوتيةالأشعةجهازبواسطة

لاكتشافتستعملالتيالاختباراتمنأسلوبينعنالكتابهذامنوالسابع

وهو*ل!(OCENTESIS)أولهمايدعىالأجنةلدىالخلقيةالتشوهات

المختبرإلىوإرسالهابالجنينالمحيطالأمنيوسيالسائلمنعينةأخذيعني

لاكتشافدراستهاثمومن،فيهالموجودةالجنينخلاياوزرعلاستخلاص

لديه.موجودةتكونقدالتيوالكروموزوميةالجينيةالتشوهات
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CHORIONICيدعىفإنهالثانيالاختبارأما VELLOUS

(SAMPLING ( CVSتحتويالتيالمشيمةأنسجةمنعينةأخذيعنيوهو

.أعلاهإليهالمشارالتحليللإجراءالمختبرإلىوإرسالهاالجنينخلاياعلى

CHROMOSOMESAND)والبينهتالكروموزومات GENES)

يجبالأجنةلدىالموجودةالخلقيةالتشوهاتبعضعنالتحدثقبل

ندركأنعلينايجبكما،والجيناتالكروموزوماتوظائفنفهمأنعلينا

علىتدلالأجنةبعضلدىالموجودةالخلقيةالتشوهاتبعضسببأن

هذهوجيناتكروموزوماتمنكلفيالخلقيةالعيوببعضوجود

منكلفيالموجودةالجنينخلايابدراسةذلكمنالتأكدويمكن،الأجنة

الأمنيوسي.والسائلالمشيمة

منخليةكلفييوجدبأنههنانشيرأنيجبتقدمماإلىبالإضافة

الموروثةالصفاتأوالكروموزوماتمنزوجا23لإنساناخلايا

الشكل)انظرالأممنالاخروالنصفالأبمننصفها(ك!2=46)23

ألفالخمسونيقاربماالكروموزوماتهذهداخلفييوجدكما.(ا-5

موزعةولكنها،الأممنالاخروالنصفالأبمننصفهاالجيناتمنزوج

لكلورقماوظيفةهناكبأنعلما،الكروموزوماتهذهعلىمختلفةبنسب

هذهعننتحدثوسوف،جينلكلورقماوظيفةهناكأنكما،كروموزوم

.الكتابهذامنلاحقمكانفيالوظائفوهذهالأرقام
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كروموزوما.64عددهاويبلغالطبيعيةللكروموزوماتتحليلا-5الشكل

جسمينمنوالمكونالكروموزوماتمنوالعشرونالثالثالزوجيحدد

فإنذكراالجنينهذاكانفإذا،الجنينجنسلاوكروموزوم*كروموزومهما

جسمينمنم!كونايكونالكروموزوماتمنوالعشرينالثالثالزوج

يكونفإنهأنثىالجنينهذاكانوإذا،لا*هماالكروموزوماتمنمختلفين

بقيةأما.*!رهماالكروموزوماتمنمتشابهينجسمينمنمتكونا

(AUTO-تدعىفإنهاالأجساممنزوجا22منالمكونةالكروموزومات

(SOMESالشعرلونمثلللإنسانالوراثيةالصفاتتحددالتيوهي

منزوجكلبأنعلما،والذكاءوالطولالخارجيوالمظهروالبشرة

الشكلفيموضحهوكماالجيناتالافعلىيحتويالكروموزومات

(CHEMI-كيميائيةشفرةأووراثيةبصمةجينكلفيويوجد.)5-2(
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(CAL CODEلصنع،الجسمإليهايحتاجالتيالمعلوماتعلىتحتوي

فييقعجينوكل.الفريدةالجسموظائفإحدىبتأديةيقوم،معينبروتين

.الناسجميعلدىالموقعمتطابقوهوالكروموزومعلىمحددمكان

.الولا،ةثبلىالبنونكلروموزوطت+06

وهذه،الأمنيوسيوالسائلالمشيمةمنكلفيالجنينخلاياتوجد

الموجودةالكروموزوماتنفسهيالخلاياهذهفيالموجودةالكروموزومات

الأمنيوسيالسائلمنأوالمشيمةمنعينةأخذيمكنلذا.الجنينخلايافي

والموجودوالأربعينالستةالكروموزوماتمنواحدايوضحمخطط-52الشكل

أحدعنمسؤولأيكونقدجينتشكلالمظللةالمناطقمنمنطقةكل.خليةكلفي

الشعرلونمثلواحدةخاصيةتحديدعنمسؤولةجيناتعدةتكونوغالبا،الخصائص

ذلك.غيرأوالصلعأوالعينينلونأو
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المختبر،إلىوإرسالهاالجنينوكروموزوماتخلاياعلىيحتوياناللذان

هذهفيتشوهاتهناككانتإذافيمالمعرفة،الطبيةالفحوصبعضلإجراء

نأوبما.الجنينهذالدىخلقيةتشوهاتحدوثإلىتؤديالكروموزومات

ميتةبعضهاالجنينخلايامنكبيرعددعلىيحتويالأمنيوسيالسائل

لاالسائلهذامنكبيرةكميةأخذالحالةهذهفييجبفإنه،حيةوبعضها

الاختبارهذاوشممى،أعلاهإليهاالمشارالتحاليللإجراءمللا5عنتقل

لاكتشافيستعملالذيالثانيالاختبارأماحهأ*الااول(ل!+*5)313

منعينةأخذيعنيوهو(CVS)يدعىفإنهالجنينلدىالخلقيةالتشوهات

المشيمة.فيالموجودةالجنينخلايا

إذاأو(AMNIOCENTESIS)اختبارنتائجفيشكهناككانإذا

الحالةهذهفييمكنفإنهسريعةنتائجعلىللحصولملحةحاجةهناككانت

فيالأوعيةطريقعنأو،السريالحبلطريقعنالجنيندممنعينةأخذ

مثلالجنينجسممنأخرىأجزاءمنعيناتعلىالحصوليمكنكماقلبه

.نادرالاإيحدثلاالشيءهذاولكنبوله

تج"لولا،تبلىالظقية"لشومهتمميةاكلتثهتكيكىهلى

لدىخلقيهتشوهاتوجودعلىتدلالإحصائياتأنمنبالرغم

ليستالتشوهاتهذهأسبابمعظمأنإلا%4بنسبةالولادةحديثيالأطفال

يعانونالأطفالهؤلاءمن%.،6أنبالذكرالجديرومن،الانحتىمعروفة

.الكروموزوماتفيخلقيةتشوهاتمن

،%اتتجاوزفلاالجينيةالتشوهاتمنيعانونالذينالأطفالنسبةأما
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لمحالةالافخمسةعلىعددهايزيدالتيالجينيةالتشوهاتأنكما

.الجيناتعلمفيالمتخصصينقبلمنمؤخراإلاتكتشف

الولادةحديثيالأطفالمن%2أنعلىالإحصائياتهذهتدل،وأخيرا

(STRUCTURAL-لأولولالجسدأعضاءأحدفيتركيبيتشوهمنيعانون

(FORMATIONالمصحوبةالمنفلجةوالشفاه،الفقريالعمودانشطارمثل

علما،القلبفيالموجودةالخلقيةوالتشوهات،الحلقسقففيبانشقاق

الأحيانبعضوفيالانحتىمعروفةليستالتشوهاتهذهأسباب7معظمبأن

.الأطفالهؤلاءجيناتفيخلقيةعيوبوجودالتشوهاتهذهسببيكون

بدراسةالأجنةلدىالموجودةالجينيةالتشوهاتبعضاكتشافيمكن

AMNIOTIC)الأمنيوسيالسائلفيالجنينخلايا FLUID)تلكأو

الأطباءاستطاعةعدميعنيوهذا(CVS)المشيمةأنسجةفيالموجودة

الأجنة.تعانيهاالتيالخلقيةالتشوهاتجميعاكتشاف

لاأعلاهإليهاالمشارالاختباراتإنالقولنستطيعتقدمماعلىبناء

مهمالحقيقةهذهومعرفة،جيدةبصحةيتمتعونطبيعيينأطفالولادةتضمن

هذهنتائجأنيعتقدنالأمهاتمعظملأن،الطبيةالناحيةمنجدا

عيوبمنيعانونلاأطفالهنأنعلىتدل-طبيعيةكانتإذا-الاختبارات

صحية.مشكلاتأوخلقية

تشوهاتمنحدوثاأكثرأخرىمشكلاتإلىالانتباهنلفتلذلك

للجنين،الصحيةوالمشكلاتالتعقيداتبعضوتسبب،الكروموزومات

الحملفترةاكتمالقبليولدونالذينالأطفالنسبةأنمثلاحيث
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(PREMATUREBABIES)حديثيالأطفالعددمن%5إلىتصل

الثانيالنصفخلالطبيعيانمواينمونلاالذينالأجنةنسبةأنكما،الولادة

الطبيةالتعقيداتبعضحدوثذلكعلىويترتب%ا.إلىتصلالحملمن

وسلامته.الجنينصحةفيتؤثرالتي

(MENTALRETARDATION)مني"لةالفموو

الناسمعظملدى/والخوفالذعرالخلقيةالتشوهاتمنالنوعهذايثير

إلىتصلالشديدالذهنيالقصورمنيعانونالذينالأطفالنسبةبأنعلما

،مبكرايموتونالأطفالهؤلاءومعظم،المولودينالأطفالعددمن5،5%

منالخامسةالسنةيبلغونعندمانسبتهمفإنمبكرايموتونلاالذينأما

.%.،4و%.،3بينتتراوحعمرهم

القصورلهذاأسبابعدةهناكبأنهنانشيرأنيجبتقدمماعلىبناء

التيالجنينكروموزوماتفيخلقيةعيوبوجودهوالأسبابهذهوأول

منيعانونالذينالأطفالنسبةبأنعلما،الولادةلبلاكتشافهايمكن

يعانونالذينالأطفالعددمن%04عنتزيدلاالسببلهذاالذهنيالقصور

تمتلاالذهنيالقصورحالاتمن6%0أنيعنيوهذا،المشكلةهذهمن

.الجيناتأوالكروموزوماتفيالموجودةالخلقيةالعيوبإلىبصلة

القصورحدوثأسبابأهممنبأنهنانشيرأنيجبوأخيرا

الطفلمرضهوالكروموزوماتفيخلميةعيوبوجودعنالنابخالذهني

DOWN)دوانمتلازمهأوالمنغولى SYNDROM)3وجوديعنيوهو

يدعىفإنهالثانيأما،اثنينمنبدلآ12الكروموزومفيمكررهأجسام
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(FRAGILE-XSYNDROME)وراثيعيبأوتشوهوجوديعنيوهو

الذيوالعشرونالثالثالكروموزومأجسامأحدوهو(*)الكروموزومفي

.الميكروسكوببواسطةالتشوههذارؤيةويمكن،الجنينجنسيحدد

من6%0اكتشافيمكنلابأنههنانشيرأنيجبتقدمماعلىبناء

الأطفالبعض!لأن؟الولادةقبلالذهثيالقصورمنيعانونالذينالأجنة

الاخروالبعض!،الجيناتأحدفيخلقيتشوهمنيعانونلأنهمبهيصابون

الأمإصابة:مثلخارجيةعوامللوجود،التخلفهذالهميحدث

قبلاكسجينمنكافيةكميةعلىالجنينحصولعدمأوبالالتهابات

ذهنيبقصورالمصابينالأطفالنسبةإننقولأننستطيع،وأخيرا،الولادة

من35%عنتقللاوالمتخصصينالأطباءلدىمعروفةغيرلأسباب

الإعاقة.بهذهالمصابينمجموعة

أعداداكتشافإلىيؤديسوفالجيناتطبفيالمذهلالتقدمإن

لذلكونتيجه،الأجنةجيناتفيالموجودةالوراثيةالأمراضمنكبيرة

الدمتخثرعدممرضاكتشافسنواتعدةقبلالعلماءالستطاع

الهوائيةالحويصلاتتليفومرض(HAEMOPHILIA))الهيموفيليا(

(CYSTICFIBROSIS)اكتشافالحاليالوقتفييمكنبأنهعلما

نأيمكنلاللأسفولكن،جينا552فيالموجودةالخلقيةالتشوهات

هذهلاكتشافالموجودهالاختباراتلجميعالأشخاصجميعيخضع

شكهناككانإذاإلاالاختباراتلهذهالحاملتخضعلاوعادة،التشوهات

هذهإنحيث،تحملهالذيالجنينفيمعينخلقيتشوهوجودفي

-136-

o b
 e 

i k
 a 

n d
 l .

 c 
o m



خلقيتشوهوجودعلىأوجهةمنالجنينجنسعلىإلاتدللاالاختبارات

.أخرىجهةمنعامةبصفةالكروموزوماتفي

(SPINAالفقريالعمودانشطارمنيعانيالجنينبأنشكهناككانإذا

(BIFIDAالأمنيوسيالسائلفيالموجودةالخلايادراسةيمكنفإنه

(AMNIOTIC FLUID)حدثإذاأما،المرضهذاوجودمنللتأكد

لاالعواملهذهفإن،جديدةعواملوجودنتيجةخلقيةتشوهاتللجنين

الصوتية.الأشعةجهازشاشةعلىواضحةكانتإذاإلااكتشافهايمكن

يزيدلاوالذينخلقيةبتشوهاتالمصابينالأطفالنصفأنالحظلحسن

مشكلاتيواجهونلاالولادةحديثيالأطفالمجموعةمن%4عنعددهم

الحمراءالبقعةأو،الزائدةالأصابعتشوهات:مثلوذلكخطيرةإعاقاتأو

PORTWINE)الوجهتغطيالتي STAIN).

الخلقيةالتشوهاتاكتشافالمعالجالطبيبيستطيعتقدمماإلىبالإضافة

أثناء،%ابنسبةالخطيرةالخلقيةالتشوهاتوخصوصاالأجنةلدىالموجودة

الصوتية.الأشعةبجهازالحاملفحص

(SINGLEGENEDEFECTS)المففر،"لميني"لتثو.

آلافخمسةإلىعددهايصلوالتيالمعروفةالجينيةالتشوهاتمعظم

إلىجيلمنبالوراثةتنتقلولكنها،الحدوثنادرةتشوهاتهي،حالة

قبلالحالاتهذهاكتشافالماضيةالسنواتفيالصعبمنكانوقد.آخر

،التشوهاتهذهبعضمنيعانيطفلالوالدينلدىكانلوحتىالولادة

ينتقللاقد،معينواحدجينفيخللأوخطأوجودفيتكمنالمشكلةلأن
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الجديد.الطفلإلىالوالدينمنبالوراثة

خلايادراسةأثناءالولادةقبلاكتشافهاتمالتيالجينيةالتشوهاتأول

AMNIOTIC)الأمنيوسيالسائلفيالموجودةالجنين FLUID)تدعى

(METABOLICDISORDERS)الاستقلابفيخللوجودتعنيوهي

غريبةمادةأوأنزيمهناككانإذاواضحايكونالخللهذابأنعلما،الغذائى

الجنين.دمفيأوالأمنيوسيالسائلفي

يعتمدونالعلماءجعل،الوراثةأمراضتشخيصفيالمذهلالتقدمإن

فيالعلماءهؤلاءبأنعلما،للكروموزوماتالمباشرالتحليلعلىكثيرا

كلداخلجينكلموقعتحديديحاولونمازالواالعالممنكثيرةأنحاء

التيالأمراضبعضاكتشافمنيمكنهمسوفالتحديدهذالأنكروموزوم

لاالاكتشافهذاأنكما.الجيناتهذهفيخلقيةكيوبوجودنتيجةتحدث

منمجموعةفحصأو،حدةعلىكروموزومكلفحصطريقعنإلايتم

داخله.الموجودةالجينات

وأنفسهالجينبفحصالأمراضهذهاكتشافيمكنتقدمماإلىبالإضافة

الجين.هذافيخللوجودعلىتدلوالتي،فيهالموجودةالعلاماتبفحص

إذاإلاأعلاهإليهاعالمشارللفحوتخضعلاالحاملأنطبياالمعروف

كانإذاأو،الأبأوالأمعائلةأفرادأحدلدىوراثيمرضهناككان

الجيناتعلمفيللمتخصصينويمكن.المرضهذامنيعانيطفللديهما

المرضهذابانتقالاحتمالهثاككانإذاعماالوالدينإبلاعالحالتينكلتافي

التيالصحيةالمشكلاتطبيعةعنإبلاغهميستطيعونأنهمكما،طفلهمإلى
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فيومميزاواضحاطريقاتسلكالجينيةالتشوهاتلأن؟الطفلهذاستواجه

النمساويالراهبالماضيالقرنفيوضحهاكما،الوراثيةالأمراضنقل

.مندلجريجور

إلىتنتقلالوراثيةالأمراضبأننقولأننستطيعتقدمماإلىبالإضافة

وأواحدجيننقلفييساهممنهماكلاوأن،الوالدينطريقعنالأجنة

تشكيلإلىذلكويؤدي،أطفالهمنطفللكلالجيناتمنمجموعة

.الأطفالبقيةعنمختلفاتجعلهطفللكلفريدةوراثيةوصفاتخصائص

وأسائدةتكونقدالمشوهةوالجيناتالطبيعيهالجيناتأنطبياالمعروف

الأمراضبعضأنكما(DOMINANTORRECESSIVE)متنحية

منينتقللالاالأول(TINGTONCHOREA)هنتجتونمرضمثلالوراثية

5(+*ول*)ولهسائداجيناالوالدينأحدلدىكانإذالاإالأبناءإلىالاباء

(GENEمتنحياجيناالوالدينمنكللدىكانإذاأو،المرضلهذاحاملا

(RECESSIVEGENE)نفسه.المرضيحمل

هذاانتقالاحتمالنسبةف!نمعينبمرضمصاباالوالدينأحدكانإذا

الذينالاباءمعظمبأنعلما%05إلىتصلأطفالهمنطفلكلإلىالمرض

أبنائهم.إلىبالوراثةتنتقللامتنحجيناتلديهممعينةأمراضمنيعانون

وكانمتنحواحدجينالوالدينأحدلدىكانإذا،تقدمماإلىبالإضافة

أطفالهإلىبالوراثةالجينهذاانتقالاحتمالفإن،الجينهذافيخللهناك

الجينمنواحدةنسخةيحملانالوالدينمنكلكانإذاأما،وارداليس

.2%5إلىتصلأبنائهمإلىالجينهذاانتقالنسبةفإن،إليهالمشار
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للعوائلالولادةقبلالمخبريةالفحوعربعضإجراءأنطبياالمعروف

المشكلةهذهمنيعانيطفللديهاالتيأو،الخلقيةالتشوهاتمنتعانيالتي

الزوجيةحياتهمفيقرارأهماتخاذعلىالمتزوجينالأشخاصتساعدسوف

.الأسرةوتكوينالأطفالإنجابوهو

إلاالخطيرةالأمراضبعضعنهاينتجالجينيةالتشوهاتأنمنبالرغم

الأمراضلهذهعرقيةاختلافاتهناكبأنعلما،جدانادرةحدوثهانسبةأن

.الأجناسباقيعندتقلولكنهاالناسمنمعينةأجناسافييكثرفبعضها

يمكنالتيالوراثيةالأمراضبأنهنانشيرأنيجبتقدمماإلىبالإضافة

التالية:النقاطفيموضحةالولادةقبلاكتشافها

CYSTIC)"لموائيةث!"لمويملات-ا FIBROSIS)

شمالفيالانتشارالواسعةالجينيةالتشوهاتأكثرمنالمرضهذايعد

الأطفالعددمن5502إلىواحدتتجاوزلاحدوثهونسبة،أوروبا

تؤديالتنفسيللجهازمتكررةالتهاباتعنعبارةفهيأعراضهأماالمولودين

.الشبابمرحلةبدايةفيالمريضموتإلى

لهذاالحامل(RECESSIVEGENE)ا!حيالجينأنمنبالرغم

إذايذكرتأثيرأيلهليس%5بنسبةالناسمنكبيرعددلدىوالموجودالمرض

هذاكانإذابأنهالأطباءلاحظ،الجنينإلىالوالدينأحدمنبالوراثةانتقل

الجنينهذاإصابةإلىيؤديسوفذلكفإنوالأمالأبلدىموجوداالجين

.المرضبهذا

الولادةقبلالمرضهذااكتشافالعلماءيستطعلمتقدمماإلىبالإضافة
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بأنعلما،الأمنيوسيالسائلفيغريبأنزيموجودلاحظواأنبعدإلا

كانتنتائجهلأن،البدايةفيالصعوباتبعضواجهقدالفحصهذاإجراء

&FALSENEGATIVE-واضحةوليستمضللة FALSEPOSI)
(TIVEنأنجدذلكومع،إيجابيةتكونقدالتحليلنتائجأنيعنيوهذا

مصابأنهنجدذلكومعسلبيةتكونقدأو،المرضهذامنيعانيلاالجنين

.المرضبهذا

أخذيعنيوهو(CVS)المشيمةأنسجةعينةلفحصالحاملخضعتإذا

عدممنللتأكد،الجنينخلايالدراسةالمختبرإلىدهارسالهاالمشيمةمنعينة

يمكنأكيدةنتائجعلىتحصلسوففإنها،لديهجينيةتشوهاتوجود

حققهالذيالكبيرالتقدمإلىيرجعذلكفيوالفضل،عليهاالاعتماد

التقدمهذابأنكبيراحتمالوهناك،الجيناتودراسةفحصفيالعلماء

لتحديدالناسجميعدمفحصمنالأياممنيومفييمكنهمسوف

جينية.تشوهاتلديهمالذينالأشخاص

(THALASSAEMIA)لكلال!بمرادءكقر-3

الدمفقرمنخاصبنوعالمصابينالأشخاصمعظمأنالأطباءلاحظ

(THALASSAEMIAS)الجزروبعضوإيطاليااليونانمنكلفييعيشون

شرقجنوبمنمختلفةأجزاءوفيالمتوسطالأبيضالبحرفيالموجودة

آسيا.

معرفةإلىيؤديالجيناتفحصبأنالأطباءهؤلاءلاحظكما

قبلالمشكلةهذهاكتشافحالياويمكن،المرضبهذاالمصابينالأشخاص
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وارسالهاالحملمنعشرالثامنالأسبوعفيالجنيندممنعينةبأخذالولادة

منيعانيالجنينهذاكانإذاعمالمعرفة،اللازمةالتحاليللإجراءالمختبرإلى

.المرضهذا

لاأعلاهإليهالمشارالمرضبأنهنانشيرأنيجبتقدمماإلىبالإضافة

كانإذاأما،للمرضحاملاالوالدينأحدكانإذاالجنينإلىبالوراثةينتقل

مؤكدشيءهوطفلهمإلىانتقالهاحتمالفإنلهحاملاالوالدينمنكل

الذيالشديدالدمفقرمشكلةيواجهسوفالطفلهذاأنذلكعنوينتج

.قصيرةفترةفيبحياتهيؤدي

م!تمتئمرص3

HUNTINGTON'S-مرضمنيعانيالوالدينأحدكانإذا CHOR)

(DOMI-سائدجينعادةيكونوالذيالمرضلهذاالمسببالجينف!ن)ولل!

(NANTGENEهذاأعراضبأنعلما،طفلهمإلىبالوراثةينتقلسوف

الجسمفيشديدةرعشةحدوثهوالولادةقبلاكتشافهيمكنالذيالمرض

جميعفحصيجبلذا،الأربعينسنبعدالمريضيصيبذهنيوقصور

.المرضهذامنيعانونأقرباءلديهمالذينالأشخاص

LINKEDالو"عXES-البشىفىامر"،- DISORDERS))a

كانتإذاالإناثدونالذكورتصيبأمراضاهنالكأنطبياالمعروفمن

تخثرعدموهو(HAEMOPHILIA)الهيموفيليا:مثليحملنهاأمهاتهم

DUCHENE)أوالدم MUSCULAR DYSHOPHY)الهزال(
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الجيناتبعضفيخلقيتشوهوجودهوالأمراضهذهوسبب(العضلي

.)ثر(الكروموزو!فيالموجودة

(HAEMO-الهيموفيليالمرضالمسببالجينتحملالحاملكانتإذا

(PHILIAأنسجةعينةلفحصتخضعأنالحالةهذهفيعليهايجبفإنه

وهناك،طفلهاإلىبالوراثةينتقللمالجينهذاأنمنللتأكد(CVS)المشيمة

الجنيندممنعينةأخذوهوالشيءهذالمعرفةاستعمالهايمكنأخرىطريقة

الحمل.منعشرالثامنالأسبوعفي

مرضلديهمالذينالأطفالبأنهنانشيرأنيجبتقدمماإلىبالإضافة

العضلاتضعفمشكلةمنيعانون

ويمكن،الشبابمرحلةبدايةفييموتونعادةوهم،حياتهمبدايةفي

أنسجةعينةلفحصالحاملخضعتإذاالولادةقبلالحالةهذهاكتشاف

.(CVS)المشيمة

الكروموؤومية"ل!تومهت

لافإنهابسيطةالأجنةلدىالموجودةالكروموزوميةالتشوهاتكانتإذا

وخطمرةكشرةالتشوهاتهذهكانتإذاأما،الأجنةهؤلاءسلامةفيتؤثر

الحمل.منالمبكرةالمراحلفي%05بنسبةالإجهاضإلىتؤديفإنها

الكروموزوميةالتشوهاتتفسيرفيخبرةلديهمالذينالأشخاصإن

العلاقةتحديديستطيعونأنهمكما،التشوهاتهذهأسبابمعرفةيستطيعون

الكروموزومية.والتشوهاتالخلقيةالتشوهاتبين

143--

o b
 e 

i k
 a 

n d
 l .

 c 
o m



؟!!أ

54
؟،"؟،؟

18؟هء"

؟؟

إ!

-ج!3؟
؟؟

إ؟أأ!!ا

15!!ا؟5!أ

1،؟أ؟ة88ث fلا!80ة

.2(1)الكروموزومداونبمتلازمةمصابلجنينالكروموزوماتتحليل-53الشكل

الولادةحديثيالأطفاللدىالكروموزوميةالتشوهاتحدوثنسبةإن

إعادةنتيجةتحدثالحالاتهذهثلثبأنعلما،الألففي6إلىتصل

وجودنتيجةتحدثفإنهامنهاالباقيأما،الكروموزوماتأجسامفيترتيب

التشوهات(1-)5الجدولويوضح،الكروموزوماتأعدادفياختلاف

.الانتشارالواسعةالكروموزومية
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االأطفالبينالمهمةالتشوهاتبعضحدوثنسبةا5-الجدول

الحالة
حدوثهانسبة

بينالتقريبى

ولادةأل!كل

طريقة

التشخيص

ةيم.j3j.jjالكرالتشوهات

فحصأوالمشيمةمنعينةفحصرا5داونمتلازمة8

الأمنيوسيالسائل

بمفردهاالصوتيهالأشعة

فحصأوالمشيمةمنعينةفحصر.2ترنرمتلازمة8

الأمنيوسيالسائل

بمفردهاالصوتيهالأشعة

فحسأوالمشيمةمنعينةفحصنرعواحدلكلxxx,!!8!ر

الأمنيوسيالسائل

الجينoحادبةالتشوهاث

الحويصلاتتليف8

الهوانية

الجنسمj"-3jeكرنشوهات

الدمتجلطعدمداءمثل

ضمورداءأوعور(لناا)

)دوشن(العضلات

العصي!ةالقناةتشوهات

المخانعدام*

الفقريلعمودانشطارا*

5%

5!ؤ

ثابتةغير

ثابتةغير

المشيمةمنعينةفحص

الأمنيوسيالسائلفحص

المشيمةمنعينةفحص

الأمنيوسيالسائلفحص

الصوتيةالأشعةأو

الأمنيوسيالسائلفحص

الصرتيةالأشعةأو
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.الأحياءالأطفالبينالمهمةالتشوهاتبعضحدوثنسبة1-5الجدولتابع

الحالة

أخرىتشوهات

المخاستسقاء"

معالمنفلجةالشفاهء

سقفانشقاقبدونأو

الحلق.

القلبتشوهات!ة

البطنجدارتشوهات8

الكليهتشوهات!!

القامةقصر8

النبوتيةالقدمكث!

حدوثهانسبة

بينالتقريبى

ولادةأل!كل

ر.-53

ار4

طريقة

التشخيص

الصوتيةالأشعة

الصوتيةالأشعة

رهـ2

ره2

ار2

الصوتيةالأشعة

الصوتيةالأشعة

الصوتيةالأشعة

الصوتيةالأشعة

الصوتيةالأشعة
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الشديدةالحالات

ويشملالثلث

الشديدةالحالات

تقريبا001%

وخاصةأغلبها

الشديدةالحالات

أغلبها)بعد

العشرونالأسبوع

الحمل(من

وخاصةأغلبها
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يزيدالكوموزوماتعددكانإذاالكروموزوميةالتشوهاتمعظمتحدث

(21TRISOMY)يدعىالتشوهاتهذهوأشهر،كروموزوما(4)6عن

اثنين،منبدلأ2()1الكروموزومفيمكررةأجسمامثلاثةوجوديعنيوهو

(DOWNداونبمتلازمةالجنينإصابةإلىالتشوهمنالنوعهذاويؤدي

(SYNDROMEالشكل)انظرالمنغوليالطفلمرضكذلكيسمىوهو

أجسامثلاثةوجودنتيجةيحدثمعروفآخرمرضوهناك.-3()5

مصحوباالعادةفيوهو(TRISOMY)18(81)الكروموزومفيمكررة

ولادته.بعدالطفلموتإلىتؤديكثيرةخلقيةبتشوهات

منمكررةأجسامثلاثةوجوديعنيوهو(TRIPLOIDY)وأخيرا

)96(وجودذلكعلىويترتباثنينمنبدلأالكروموزوماتكل

فيالإجهاضحدوثإلىالمرضهذاويؤدي،(4)6منبدلأكروموزوما

للحمل.المبكرةالمراحل
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الثالثالكروموزومفيالموجودةالأجسامعددفيالاختلافإن

الكروموزوميةالتشوهاتثلثيشكلالجنينجنسيحددالذيوالعشرين

أجسامعددفيزيادةمنتعانيالأجنةفبعض،الأجنةلدىالموجودة

هذهعددفينقصمنيعانيالاخروالبعض!إليهالمشارالكروموزوم

هذامنفقطجسمينالطبيعيالجنينلدىيوجدبأنهعلما،الأجسام

ذكرالجنينهذاكانإذا(Y)الاخرويدعى(X)أحداهمايدعىالكروموزوم

للجنينبالنسبةأما)*(يدعىالجسمينكلافإنأنثىالجنينهذاكانإذاأما

حالاتعدةفهناكالأجسامهذهعددفيزيادةأونقصمنيعانيالذي

نأنجدالحالةهذهوفي،اثنينمنبدلأأجسامثلاثةوجودهوشيوعاأكثرها

تدعىأجسامثلاثةمنمكوناللجنينوالعشرونالثالثالكروموزوم

هذايكونالأحيانبعضوفي)**(تدعىجسمينمنبدلأ

ثلاثةمنمكونايكونأو)3**(تدعىأجسامثلاثةمنمكوناالكروموزوم

قبلالحالاتهذهاكتشافيمكنأنهمنوبالرغم)*33(تدعىأجسام

فيقرارأهماتخاذفيكبيرةصعوبةيجدونالوالدينأننجد،الولادة

منه.التخلصأوالحملهذافيالاستمراروهوالزوجيةحياتهم

يطلقالأجنةبعضتصيبالتيالكروموزوميةالتشوهاتمننوعهناك

عناصرمنمركبةالجنينخلاياأنتعنيوهي(MOSAICISM)اسمعليها

ببعضمصابةأنهاأي،طبيعيغيرالآخروبعضهاطبيعيبعضهامختلفة

مكونا(12)الكروموزومأننجدالحالةهذهوفي،الكروموزوميةالتشوهات

الجنينخلايابعضفيل!703)ول+()21اثنينمنبدلأأجسامثلاثةمن
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نجدبينما(DOWNSYNDROME)داونمتلازمةوجودعلىيدلوهذا

وهذا،فقطجسمينمنمكوناالخلايابقيةفيالموجودنفسهالكروموزومأن

متلازمةخصائصأوصفاتبهايوجدولاطبيعيةالخلاياهذهأنعلىيدل

.(DOWNSYNDROME)داون

الظاهرةمنيعانيالذيالجنينإننقولأننستطيعتقدمماعلىبناء

بمتلازمةمصابايكونقد(MOSAICISM)تدعىوالتيأعلاهإليهاالمشار

الصفاتبعضبهتكونقدأو،المرضبهذامصابأيكونلاوقد،داون

الصفاتبعضأوماحدإلىالمنغوليالطفليشبهتجعلهالتيوالخصائص

نسبةعلىيعتمدوهذا،السليمالطفلمنجداقريبابحعلهالتي

منالسليمةالكروموزوماتنسبةوعلىجهةمنالمشوهةالكروموزومات

بهذاالإصابةنسبةفإنقليلةوالثانيةكثيرةالأولىكانتفإذا،أخرىجهة

الإصابةنسبةفإنقليلةوالأولىكثيرةالثانيةكانتإذاأماعاليةتكونالمرض

الجنينلدىداونبمتلازمةالإصابةشدةبأنعلمامتدنمةتكونالمرضبهذا

لدىالإصابةشدةمنكثيراأقل(MOSAICISM)ظاهرةمنيعانيالذي

فىمكررةأجسامثلاثةجسدهخلاياجميعفييوجدالذيالجنين

(.TRISOMY)21والعشرينالحاديالكروموزوم

(MOSAI-بظاهرةالمصابالجنينخلايابأنهنانشيرأنيجب،وأخيرا

لديهمالذينالطبيعيينالأطفاللدىالمشيمةفيموجودةتكونقد3)ح)الاا

طبيعية.كروموزومات

-914-

o b
 e 

i k
 a 

n d
 l .

 c 
o m



CHROMOSOMAL-ق*!ع!"لكروموزومهتثرثييةكا،إ REA

MENT

وأمواقعفيتغييرأوكسرحدوثنتيجةالترتيبمنالنوعهذايحدث

اثنينبينتبادلالأحيانبعضفييحدثقد،فمثلاالكروموزوماتأعداد

وأزيادةحدوثدونالاخرمحليحلمنهماكلأنأيالكروموزوماتمن

-لأول!التبادلمنالنوعهذايسمى،الكروموزوماتعددفينقصان

فييؤثرلاالذيالمتوازنالتبادلأي

(UNBAL-يدعىالتبادلمنآخرنوعوهناك،الجنينسلامةأوصحة

(ANCEDTRANSLOCATIONيحدثالذيالمتوازنغيرالتبادلأي

إلىيؤديوهو،الكروموزوماتعددفينقصانأوزيادةوجودنتيجة

الذهني.بالقصورالجنينإصابة

عنالمعالجالطبيبأخبرهمإذاالحملإنهاءفيالاباءمعظميرغب

UNBALANCED)متوازنغيرتبادلوجود TRANSLOCATION)

أثناءاكتشافهيمكنالتبادلمنالنوعهذابأنعلما،الجنينكروموزوماتفي

دراسةأثناءأو(AMNIOCTICFLUID)الأمنيوسيالسائلخلايادراسة

هذاوجودأنكماص!()73المشيمةأنسجةعينةفيالموجودةالجنينخلايا

الذهني.القصورمنيعانيقدالجنينأنعلىيدلالتبادل

المعالجالطبيبعلىيجببأنههنانشيرأنيجبتقدمهاإلىبالإضافة

غيرالتبادلمنيعانيالجنينأناكتشفإذاالوالدينكروموزوماتفحص

UNBALANCED)المتوازن TRANSLOCATION)وجدإذابأنهعلما
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قدالطفلبأناحتمالأكبيراهناكفإن،الظاهرةبهذهمصاباالوالدينأحدأن

مصاباالوالدينمنأييكنلمإذاأما،جيدةبصحةويتمتعسليمايكون

التشوهاتمننوعبأيالطفلإصابةاحتمالفإن،أعلاهإليهالمشاربالتبادل

التخلصأوالاستمرارقرارفإنحالكلوعلى،متدنيايكونسوفالخلقية

الوالدين.عاتقعلىيقعالحملهذامن

DWONاونه4زمةمظ SYNDROME

معروفوهوالمنغوليالطفلبمرضالسابقفييدعىالمرضهذاكان

منمكررةأجسامثلاثةوجوديعنيوهو(TRISOMY)21باسمطبيا

الجنين.خلاياجميعفياثنينمنبدلأ2(1)الكروموزوم

الأجنةلدىالكروموزوميةالتشوهاتوجودأنالطبيةالدراساتتؤكد

بالنسبةأما،مباشرةبعدهاأوالولادةقبلالأطفالبعضموتإلىتؤدى

الخلقية.التشوهاتبعضمنيعانونفإنهمالمرضهذامنيموتونلاالذينللأطفال

بمتلازمةالمصابونالأطفالبأنهنانشيرأنيجبتقدمماإلىبالإضافة

الذكاءاختبارنتائجوأن،الذهنيالقصورمنيعانون(المنغولي)الطفلداون

النسبةهذهزيادةيمكنبأنهعلما05و25بينتتراوح(I.4.س!+ST)لديهم

.خاصتعليميبرنامجإلىالأطفالهؤلاءخضعإذا

منيعانونقدالأطفالهؤلاءبأنكذلكنشيرأنيجبوأخيرا

الخلقيةالتشوهات:مثلالذهنيللقصورمصاحبةأخرىخلقيةتشوهات

يعانونالذينالأطفالمن%54بنسبةتحدثوهيالقلببطيناتتصيبالي

.المرضهذامن
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ولادةاحتمالأونسبةفيالمفاجئالارتفاعالبيانيالخطبهويوضح4-5الشكل

والثلاثين.الخامسمةسنعنالأمعمرزيادةبسببمنغوليطفل
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الحملسنواتأثناءالأممبايضتفرزهاالتيالبويضاتأنطبياالمعروف

بصورةولكنحياتهافييومأولمنذالمرأةهذهلدىموجودةتكونوالولادة

الكبرفيالبويضاتهذهتبدأذلكوبعد(PRIMITIVESTAGE)بدائية

فيحملحدثفإذا،الشيخوخةمرحلةإلىتصلحتىالوقتمرورمع

التشوهاتببعضالجنينيصاببأناحتمالفهناكالمتأخرةالفترةهذه

خلقية.تشوهاتإلىتؤديالتيالكروموزومية

(DOWNSYN-داونبمتلازمةالجنينإصابةاحتمالأنمنبالرغم
(DROMEمنيورثلاالمرضهذاأنإلاالحاملالمرأةعمرزيادةمعيزداد

آبائهم.منيرثونهالمرضبهذاالمصابينالأطفالمن%52إنبلفقطالأم

)الطفلداونبمتلازمةالجنينإصابةاحتمال(2-5)الجدوليوضح

كما.للأمالمختلفةالأعمارخلال(DOWNSYNDROME)(المنغولي

بهذامصابطفلولادةاحتمالنسبةالجدولهذامنالأيسرالعموديوضح

نسبةالأوسطالعمودويوضح،الأملعمرالمختلفةالمراحلأثناءالمرض

المرأةهذهخضعتإذاالحملمنعشرالسادسالأسبوعخلالاكتشافه

يوضحوأخيرا.(amnioticfluid)الأمنيوسيالسائلخلايافحصلاختبار

أثناءالجنينلدىالكروموزوميةالتشوهاتكلاكتشافنسبةالثالثالعمود

.أعلاهإليهالمشارالسائلفحص

الجدولفيالأيسرالعمودبأنهنانشيرأنيجب،تقدمماإلىبالإضافة

)الطفلداونبمتلازمةمصابطفلولادةاحتمالنسبةأنيوضحإليهالمشار

طفلا006لكلواحدطفلعنيزيدلاسنة12الحاملعمركانإذا(المنغولي

يكونعندمامولودطفل54لكلواحدطفلإلىالنسبةهذهوتزداد،مولود

عاما.54الحاملعمر
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نأنعتقدتجعلناالإحصائياتلهذهالأولىالنظرةفإن،تقدمماعلىبناء

ازدادتكلماتزداد(المنغولي)الطفلداونبمتلازمةالمصابينالأطفالنسبة

أعمارلاتزيدالأطفالهؤلاءمن35%أنيثبتالواقعولكن،أمهاتهمأعمار

سنفيينجبناللاتيالنساءعددأنذلكفيوالسبب،سنة35عنأمهاتهم

الأربعين.سنفيينجبناللاتيالنساءعددمنكثيرأأكثروالثلاثينالعشرين

الكروموزوميةالتشوهاتمخاطر2-5الجدول

(2)الأمنيوسيالسائلفحص

توازنعدمأمراضكلمصابونأحياءأطفال

الكروموزوماتداونمتلازمة (9)داونبمتلازمةالأمعمر

كل:فيواحد:كلفيواحد:كلواحدافي12

235031

520031

270011

الأمنيوسيالسائلفحصمنأرقامتتوفرلا

31009

33006

35038062011

3609200259

3702306158

3801802156

9304105105

040117554

14080643

24655472

43052 2 3 o

44040391

54030251

6452175،2

9447-065481

.م8891وسوذرلاندجاردنر،فوقوما35عمر.م881،وزملائههوك،2-133عمر1):المصادر

.م8491،وييضسميثفبرجسون)2(

-154-

o b
 e 

i k
 a 

n d
 l .

 c 
o m



كبيرلعددالأمنيوسيالسائلخلاياتحاليلبياناتدراسةبعدالأطباءاكتشف

)الطفلداونبمتلازمةالمصابةالأجنةنسبةأننفسهالعمرفيالحواملمن

الأطفالنسبةعنتزيدالحملمنعشرالسادسالأسبوعفي(المنغولي

نأيعتقدونالأطباءهؤلاءفإنعليهوبناء.أضعافبثلاثةالولادةحديثي

قبلالمرضبهذاالمصابةالأجنةمعظمموتهوالاختلافهذاسبب

.الولادةحديثيالأطفالأعدادمنأكثرأعدادهمفإنثمومن،الولادة

التشوهاتاكتشافنسبةالجدوللهذاالأخيرالعموديوضح

(AMNI-الأمنيوسيالسائلخلايافحصأثناءالجنينلدىالكروموزومية

(OCTICFLUIDمرضمثلالخطيرةالتشوها!بعضتشملوهي)+"أ-

18(SOMYرقمالكروموزومفيمكررةأجسامثلاثةوجودتعنيوهي

تحدثالتيالتشوهات:مثلالبسيطةالتشوهاتبعضتشملأنهاكما()18

الجنين،جنسيحددالذيالكروموزوموهو(23)رقمالكروموزومفي

التحاليلهذهنتائجعرضالأفضلمنأنهيعتقدونالأطباءبعضبأنعلما

إليهاالمشاربالأمراضطفلهمإصابةاحتمالبنسةلتعريفهمالوالدينعلى

.أعلاه

المنغولي(أالطفلداونبمتلازمةالجنينإصابةنسبةأنطبياالمعروف

نأسبقإذاتزدادالنسبةهذهأنكذلكوالمعروف،الأمعمرازدادكلماتزداد

الطفلإصابةاحتمالبأنعلما،المرضبهذامصاباطفلاالمرأةهذهأنجبت

واحدطفلإلىتصلسنة35منأقلالأمعمركانإذاالمرضبهذاالثاني

التشوهاتمعظمعلىتنطبقنفسهاوالنسبة،مولودطفل552لكل
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53منأكثرالأمعمراكانإذاتتضاعفولكنها،الأخرىالكروموزومية

(TRANS-يدعىالمرضهذامننادرنوعهناكتقدمماإلىبالإضافة

(LOCATIONDOWN- SYNDROMEيوجدوراثيمرضوهو

إلىنتطرقلنفإنناالحدوثنادرالمرضهذاأنوبما.العوائلبعضرلدى

المرضهذاإلىبالنسبةإليهنشيرأنيجبالذيالشيءولكن،عنهالحديث

منيعانيانكاناإذافيمالمعرفةللوالدينالتحاليلبعض!إجراءأهميةهو

بهذاأطفالهماإصابةإلىتؤديالتيالكروموزوماتبينالتبادلهشكلة

.المرض

المن!ية،)الكروموزوماتالمضةبشى،ي!عهالةالكروموزوءلشومات

جنسيحددالذيوالعشرينالثالثالكروموزومتشوهاتإنحيث

هذهأنوبما،المعروفةالكروموزوميةالتشوهاتثلثتشكل،الجنين

بهذهالمصابللجنينالإعاقةنسبةأنكماواضحةليستالتشوهات

يريدونعندماكبيرةصعوبةالوالدانيجدلذا،هعروفةليستالتشوهات

وأالحملهذافيالاستمراروهو،الزوجيةحياتهمفيقرارأهماتخاذ

منه.التخلص

النوعهذاعنالعلماءمعرفةبأنهنانشيرأنيجمبتقدمماإلىبالإضافة

الأعراضعلىكليااعتمادايعتمدكانالستينياتنهايةحتىالتشوهاتمن

ولكن،الشاذةوالتصرفاتالذهنيالقصور:مثلالمريضعلىتظهرالتي

تشوهاتمنيعانونالذينالأشخاعرعلىإلاتظهرلاالأعراضهذه
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تشوهاتمنيعانونالذينالأشخاصأما،شديدةكروموزومية

نأكما،عليهمتظهرلاالأعراضهذهأنيلاحظفإنهبسيطةكروموزومية

الأشخاصتصرفاتوبينبينهاالتفريقيمكنولاطبيعيةتكونتصرفاتهم

الكروموزومية.التشوهاتمننوعأيلديهميوجدلاالذينالطبيعيين

الولادةحديثيالأطفالمنكبيرعددبفحصالأطباءبدأذلكعلىبناء

التشوهاتمنالنوعبهذاالمصابينالأطفالنسبةأنلهمواتضح

لهماتضحكما،مولودطفل004لكلواحدطفلإلىتصلالكروموزومية

.الأصحاءالأطفالبقيةمثلطبيعيةحياةيعيشونالأطفالهؤلاءمعظمأن

لكروموزوماتشاملمسحبعملالستينياتمنتصففيالعلماءبدأ

تأثيرلمعرفةسنواتعشرلمدةالمسحهذاواستمر،الولادةحديثيالأطفال

753تحديدتمعليهوبناء،الأطفالهؤلاءنموفيالكروموزوميةالتشوهات

لبعضدراساتسبعإجراءتمذلكوبعد،التشوهاتبهذهمصابونأطفال

وسكوتلنداوالدنماركوكنداالمتحدةالولاياتمنكلفيالمتعاقبةالولادات

إناثوجودفيتنحصرالتشوهحالاتمعظمأنالدراساتهذهمنواتضح

أما،والعشرونالثالثالكروموزومفياثنينمنبدلأأجسامثلاثةلديهم

جسمزيادةأو(XXY*)جسمزيادةأمالديهميوجدفإنهالذكور

كلبينمنواحدطفلإلىتصلالتشوهاتهذهنسبةبأنعلما3)33*(

.مولودطفلا050

الكروموزومفيمتكررةأجسامثلاثةلديهمالذينللذكوربالنسةأما

فلتركلاينمتلازمةالأولىتدعى:حالتانفهناك،والعشرونالثالث

157--

o b
 e 

i k
 a 

n d
 l .

 c 
o m



وجوديعنيوهذا(74XXY)أو(KLEINFELTER)ص!الاأه"!*33

ويلاحظواحدمنبدلأأعلاهإليهالمشارالكروموزومفي*نوعمنجسمين

التالية:الصفاتعليهتنطبقالذكورمنالنوعهذاأن

التعلم.فيوصعوبةالذكاءفيبسيطنقص-ا

العمر.منمتأخرةمرحلةفيويبلغينجبلا2-

المتوسط.للشخصبالنسبةالقامةطويل3-

ثلاثةلديهناللاتيالإناثبأنهنانشيرأنيجبتقدمماإلىبالإضافة

الجنينجنسيحددالذيوالعشرونالثالثالكروموزومفيمتكررةأجسام

لاإالبلوغمرحلةإلىيصلنولا،القامةالمتوسطيالإناثمنأطوليكونون

يسمىعلمياصطلاخعليهنويطلق،العمرمننسبيامتأخرةمرحلةفي

أما،طبيعيةالإناثهؤلاءمن7%5لدىالذكاءنسبةبأنعلما()***

الذهنيالقصوربينالفاصلالحدفيتقعلديهنءالذكانسبةفإنالإناثبقية

واضح.ذهنيقصورمنبعضهنيعانيالأحيانبعضوفيالطبيعيوالذكاء

XYY)تدعىفإنهاالثانيةالحالةأما SYNDROME)وجودتعنيوهي

التالية:النقاطفيالذكورمنالنوعهذاوصفويمكن،3جسمين

القامة.طويل-ا

.الإنجابعلىالمقدرةلديه2-

طبيعي.ذكاء-'

عدوانية.تصرفاتالأحيانبعضوفيطبيعيةتصرفات-4
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السجناءمنكبيراعدداأنالحالةهذهاكتشفواعندماالعلماءلاحظ

منواستنتجوا(XYYSYNDROME)أعلاهإليهالمشارالمرضمنيعانون

تصرفاتهموأنعدوانيونالمرضهذامنيعانونالذينصالأشخاأنذلك

معظمأنأثبتتالمكثفةالدراساتولكن،السجندخولهمىإلتؤديالغريبة

طبيعية.تصرفاتهمأنكماعدوانيينليسواالمرضهذامنيعانونالذينالأشخاص

ترنرمتلازمةيدعىالكروموزوميةالتشوهاتمننوعهناك

(TURNERSYNDROME)منبدلا*واحدجسموجوديعنيوهو

بأنعلما،الجنينجنسيحددالذيوالعشرونالثالثالكروموزومفياثنين

)X45(اسمعليهويطلق،الذكوردونفقطالإناثيصيبالتشوههذا

وهذه،مولودةطفلةالافخمسةبينمنواحدةطفلةهوحدوثهونسبة

كانإذايجهضنالأمهاتوهعظم،للحملالمبكرةالمراحلفيتزدادالنسبة

الولادةقبلالحالةهذهاكتشافويمكن،المشكلةهذهمنيعانيالجنين

التالية:العلاماتإحدىرؤيةعندوذلك،الصوتيةالأشعةجهازبواسطة

الرقبة.حولالموجودةالأنسجةفيتضخم-ا

الأنسجة.بعضفيللسوائلتجمع2-

الأمنيوسي.السائلكميةفىانخفاض3-

الجنين.نموفيتأخر-4

ولكن،الولادةيومحتىيعيشونلاالمرضبهذاالمصابينالأطفالمعظم

الأنسجةتضخمكانإذامعرفتهيمكنوهذاقوياليسالمرضهذاتأثيركانإذا
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يزولسوفالتضخمهذابأناحتمالأهناكفإن،كبيراليسالرقبةحول

نهايةحتىالحياةفيالجنينهذافرصةمنيزيدمما،الحملأثناءبالتدريج

الأشعةجهازبواسطةالعلاماتهذهملاحظةيمكنبأنهعلماالحمل

سوفالذيالجنينكروموزوماتفحصيجبالحالةهذهوفي،الصوتية

التالية:الاحتمالاتأحديثبت

(TURNERSYN-ترنرمتلازمةمنيعانيالجنينكانإذاأ-
(DROME.

طبيعية.الجنينخلاياكانتإذاب-

.أخرىخلقيةتشوهاتمنيعانيالجنينكانإذاص-

(TURNERSYN-ترنربمتلازمةالمصابةالطفلةوصفيمكن
(DROMEالتالية:النقاطفي

الرقبة.بجانبالجلدمنزائدطبقة1-

والكلى.القلبفيخلقيةعيوب2-

r-طبيعي.ذكاء

التعليم.منمعينةأنواعفيالصعوبةبعض4-

القامه.قصيرة-5

.الإنجابعلىقادرةغيرفهيثمومن،المبيضمنبويضاتإفرازعدم6-

NEURALTUBE)العمبمالبطزثثومات DEFECTS (NTD
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قويةعلاقةلهاالجنينلدىالعصبيالجهازتشوهاتأنمنبالرغم

حتىمعروفاليسالتشوهاتمنالنوعلهذاالتوارثكيفيةأنإلابالوراثة

عددمثلالتشوهلهذاكثيرةأسباباهناكأنالمعروفالشيءولكن،الان

نأيمكنبأنهتشيرالدراساتبعض!بأنعلما،الخارجيةوالتأثيراتالجينات

نسبةعلىالحاملحصولهوالتشوهاتمنالنوعهذاأسبابأحدمنيكون

الجنينتكوينمرحلةأي،الحرجةالحملمراحلفيالفيتاميناتمنمنخفضة

.الانحتىصحتهتثبتلمالافتراضهذاولكن

إصابةفنسبة،لاخربلدمنتختلفأعلاهإليهاالمشارالتشوهات

طفلاوعشرينمائةلكلواحدطفلإلىتصلأيرلنداشمالفيالأطفال

طفلخمسمائةلكلواحدطفلإلىتصلالنسبةهذهأننجدبينما،مولودا

إلىالنسبةهذهلصلوأخيرا،وأسترالياالمتحدةالولاياتمنكلفيمولود

إلىترتفعالنسبةهذهبأنعلما،اليابانفيمولودطفلألفلكلواحدطفل

بهذامصاباطفلاالأمأنجبتأنسبقإذامولودطفل03لكلواحدطفل

،المرضبهذاالمصابينالوالدينأطفالعلىتنطبقنفسهاوالنسبة،التشوه

يطلقاللذانالمرضينبأحدالطفلإصابةنسبةأنالحالتينكلتافيويلاحظ

SPINAالفقريالعمود)انشطارعليهم BIFIDA)أو(ANENCEPHALY)

هنانشيرأنيجبوأخيرا،متساويةتصبحالمخمنأجزاءغيابيعنيوهو

.الأمبعمرلهعلاقةلاالعصبيالجهازبتشوهاتالطفلإصابةبأن

يعانونالذينالأطفالتصيبالتيالأمراضمنرئيسييننوعينيوجد

(ANENCEPHALY)اسمالأولعلىيطلقالعصبيالجهازتشوهاتمن
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(SPINABIFIDA)الثانيويدعى،والجمجمةالمخاكتمالعدميعنيوهو

بمرضالمصابينالأطفالمعظمبأنعلما،الفقريالعمودانشطاريعنيوهو

(ANENCEPHALY)المخأجزاءمعظملأن،مباشرةالولادةبعديموتون

SPINA)بمرضالمصابينللأطفالبالنسبةأما،موجودةغير BIFIDA)فإن

ونسبةوموقعهالانشطارحجمعلىتعتمدلهمبالنسبةالحياةأوالموتمسألة

فيوموجوداصغيراالانشطاركانفإذا،الشوكيوالحبلالمخفيالتلف

الطفلبأناحتمالأهناكفإن،الجلدمنبطبقةومغطىالفقريالعمودأسفل

والإحساسضعيفتانتكونقدساقيهولكن،كثيرةمشكلاتيواجهلن

فتحةمنبهالمحاطةوالأغشية،الشوكيالحبلانبعجإذاأمامتدنيفيهما

ملتصقايظهركيس!داخلفيموجودايكونالحالةهذهفيفإنهالانشطار

الولادةأثناءالكيسلهذاتمزقيحدثالأحيانمعظموفي،الطفلظهرعلى

التيالمنطقةخلالمنتمرللجسمالسفلىبالأجزاءالمتصلةالأعصابأنوبما

الأعصابلهذهتلفحدثإذافإنه،أعلاهإليهالمشارالانشطارفيهايوجد

وحركةبالمثانةالتحكمعلىالمقدرةوعدمبالشللالطفلإصابةاحتمالفإن

.كبيرةتصبحالأمعاء

بمرضالمصابينالأطفالبأنهنانشيرأنيجب،تقدمماإلىبالإضافة

تجمعوجودمنيعانونقد(SPINABIFIDA)الفقريالعمودانشطار

انسيابيمنعالمرضهذالأن(HYDROCEPHALY)المخفيسوائل

الذهني،القصورمننوعحدوثذلكعلىويترتب،المخفيالسائل

بعضبأنعلما،السوائللهذهتصريفبعملالمشكلةهذهتفاديويمكن

يعيشونالذينأما،كثيرايعيشونلاالمرضهذامنيعانونالذينالأطفال
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بقفللهمجراحيةعمليةإجراءيمكنفإنه،خطيرةليستإصابتهملأن

لاللأسفولكن،الالتهاباتمنلحمايتهاالانشطاربهايوجدالتيالمنطقة

العصبي،الجهازأصابالذيالتشوهترميمالجراحيةالعمليةهذهتستطيع

الصحيح.الوجهعلىعملهأداءيستطيعلافإنهثمومن

عهالفقرممو،النثطهوامرفىفتبهرا

مرضمنيعانيالجنينكانإذافيمالمعرفةالأطباءبهقاماختبارأول

كانإذافيمالمعرفةالأمنيوسيالسائلفحصهو،الفقريالعمودانشطار

-ALPHA)تدعىمادةالسائلهذافييوجد FETOPROTEIN(AFP

المادةهذهبأنعلما،المرضبهذاالمصابةالأجنةمن%89لدىالموجودة

الأمنيوسيالسائلمنكلفيالولادةقبلالأطفاللدىالعادةفيموجودة

أقصىإلىالمادةهذهنسبةوترتفع،الشوكيالحبلوسائلالدمويةوالدورة

بالتناقصالمادةهذهتبدأذلكوبعد،الحملمنعشرالثالثالأسبوعفيحد

الموجودالجلدفيفتحةهناككانفإذا،الحملمنالأربعينالأسبوعحتى

ودمالأمنيوسيالسائلنحوول(تتجهP)مادةفإن،الفقريالعمودعلى

أصبحالمادةهذهفحصفإنعليهوبناء،الطبيعيالمعدلعنوتزداد،الأم

خلالالأمنيوسيالسائللاختباريخضعناللاليالنساءلجميعروتينيا

الحواملجميعدمفحصيتمالمراكزبعضروفي،الحملمنالأولالنصف

هذاعلىالضوءنلقيوسوف،)!ول(مادةنسبةارتفاععدممنللتأكد

.الكتابهذامنالتاسعالفصلفيالموضوع

وجودلمعرفةإجراؤهيمكنآخراختبارهناك،تقدمماإلىبالإضافة
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3+ص!حول(سأيدعىأنزيمفحصوهو،للجنينالفقريالعمومانشطار

(CHOLINESTERASEنسبةكانتفإذا،الأمنيوسيالسائلفيالموجود

بالانشطارالجنينإصابةاحتماليؤكدذلكفإن،أيضامرتفعةالأنزيمهذا

لا(CVS)المشيمةعينةفحصبأننذكرأنويبقىهذا.أعلاهإليهالمشار

العصبي.الجهازتشوهاتتشخيصبواسطتهيمكن

الموثيةبهلأثمة(NTD)"ل!بم،لممازتتومهتتثميمى

السائللفحصيخضعنالأمهاتمعظمكانقريبوقتحتى

انشطارمنيعانونأطفالهنأنعلىيدلالطبيتاريخهمكانإذاالأمنيوسي

المخاكتمالعدممنيعانونكانواإذاأو(SPINABIFIDA)الفقريالعمود

(ANENCEPHALY)مادةمنمرتفعةنسبةلديهنكانإذاأو-ALPHA)

(FETOPROTEIN،أجهزةفيالكبيرالتطوروبعدالحاليالوقتفيأما

هذهلأن،الفحوصلهذهيخضعنلاالنسوةهؤلاءفإن،الصوتيةالأشعه

وجميعالفقريالعمودانشطارحالاتمن%59اكتشافتستطيعالأشعة

،(ANENCEPHALY)بمرضمصاباالجنينفيهايكونالتيالحالات

قدالفقريالعمودانشطارمنيعانيطفلاأنجبتأنسبقالتيالأمبأنعلما

أنهاكما%ا،5بنسبة(ANENCEPHALY)مرضمنيعانيطفلاتنجب

ويمكن،نفسهابالنسبةالفقريالعمودانشطارمنيعانيطفلاتنجبقد

شاشةعلىظهرفإذا،الصوتيةالأشعةجهازبواسطةالحالتينكلتااكتشاف

نسبةفإنطبيعيةحالةفيوالرأسالفقريالعمودمنكلابأنالجهازهذا

واحدطفلإلىتصلأنهاسوفأي،كثيراتقلسوفالجنينإصابةاحتمال

مولود.طفلا035كلبينمن
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الأشعةجهازاستعمالعلىعالياتدريبامتدرباالمعالجالطبيبكانإذا

هذهفيفإنه،بوضوحالفقريوالعمودالرأسمشاهدةواستطاع،الصوتية

السائلفيالموجودةالجنينخلاياتحليلفحصإجراءإلىيحتاجلاالحالة

ارتفاععدممنللتأكدالأمدمبفحصذلكمنالتأكدويمكن،الأمنيوسي

(.AP)مادةنسبة

لماللاتيالأمهاتبعضبأنهنانشيرأنيجبتقدمماإلىبالإضافة

هذهيواجهنقد،الفقريالعمودانشطارمنيعانيطفلاإنجابلهنيسبق

تعانيالأمكانتإذاأو،المرضهذامنيعانيالأقرباءأحدكانإذاالمشكلة

الأدويةبعضاستعمالإلىومضطره(EPILEPSY)الصرعمرضمن

للحالتينبالنسبةالمرضبهذاالجنينإصابةنسبةبأنعلما،عليهللسيطرة

جهازاستعمالإنوحيث،المائةفيواحدإلىتصلأعلاهإليهماالمشار

خمسةإلىواحدبنسبةيخطىءقدالمرضهذالاكتشافالصوتيةالأشعة

لدىالمرضهذاوجودمنللتأكدطريقةأفضلأنالأطباءوجدلذا،الاف

وفحصالصوتيةالأشعةجهازاستخدامهو،أعلاهإليهماالمشارالحالتين

-ALPHA)مادة FETOPROTEIN (APأمكنإنالأمدمفيالموجودة

ذلك.

الوراثةملمنىالمتممصةاصتثارة

نجدمستوياتعدةعلىإليهاالمشارالاستشارةإجراءيمكنأنهمنبالرغم

التيالاختباراتعنوالولادةالنساءأخصائييستشرنالأمهاتمعظمأن

قدالتيالمخاطرشرحالطبيبهذاوششطيع،الولادةقبلإجراؤهالهنيمكن
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هناككانتإذاأو،العمرفينسبيامتقدمةالأمكانتإذاالجنينتواجه

عنإبلاغهايستطيعأنهكما،المخاطرهذهإلىتؤديأخرىعوامل

التشوهاتعنالناتجةالأمراضبعضلاكتشافلديهالمتوافرةالاختبارات

الجينية.

محاضراتبتقديمالطبيةالمراكزبعضتقومتقدمماإلىبالإضافة

قبلإجراؤهايمكنالتيالفحوصوعن،إليهاالمشارالأمراضعنللأمهات

تقديميجببأنههنانشيرأنيجبوأخيرا،الأمراضهذهلاكتشافالولادة

قبلمنالأمهاتهؤلاءإلىالأمراضهذهعنكتابيةأوشفهيةمعلومات

المتخصصين.أحدقبلمنأوالمعالجالطبيب

كاملةوساعةساعةنصفبينماأعلاهإليهاالمشارالمحا.ضراتتستغرق

الأشخاصفئةمنيكونونالمحاضراتهذهمنالمستفيدينمعظمبأنعلما

نسبيا.العمرفيالمتقدمين

تحتويالمحاضراتهذهأنإلىهنانشيرأنيجبتمدمماإلىبالإضافة

:أدناهالموضحةالمعلوماتعلى

الكروموزومية.التشوهات-ا

ونسبة(CVS)واختبار(AMNIOCENTESIS)اختباربينالفرق2-

.الاختباراتهذهإجراءعنالنابخالإجهاضاحتمال

(DOWNSYNDROME)منغوليطفلإنجاباحتمالنسبة3-

علىلمساعدتهاالحاملتواجهالتيوالمخاطرالاحتمالاتجميع-4
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منه.التخلصأوالحملفيالاستمرارأي،الاختيارحرية

نأيعتقدونالذينالناسبعضعندالخاطئةالأفكاربعضتوضيح-5

حدثإذاأنهأو،مشوهاطفلاتنجبلاجيدةبصحةتتمتعالتيالمرأة

.الفحوصاتهذهإجراءيجوزلافمانهالحملبدايةفينزيف

عندماالجيناتعلمفيالمتخصصعلىيجبتقدمماإلىبالإضافة

التالية:بالخطواتالقيامالأمهاتإلىنصائحهبتقديميقوم

بعضيحملانكاناإذامالمعرفة،للوالدينالمرضيالتاريختسجيل-ا

أحدكانإذاماومعرفة،طفلهمافيتؤثرالتيالوراثيةالأمراض

.الحدوثنادرجينيتشوهوجودمنيعانيانأويعانيكلاهماأوالوالدين

الاباءمثلالوالدينأقرباءيعانيهاالتيالأمراضجميعمعرفة2-

والأخت.الأخمنكلوبناتوأبناءوالأخواتوالإخوانوالأمهات

،الإجهاضهذاوأسباب،للأمإجهاضحدثإذافيمامعرفة3-

للحصولبهللاتصالوعنوانهالعلاجعلىأشرفالذيالطبيبواسم

المريض.عنالتفصيليةالمعلوماتبعضعلى

الطفلإصابةاحتمالنسبةتقديرالمتخصصيستطيعتقدمماعلىبناء

تلكمنتصيبهسوفالتيالإعاقةشدةومدى،معينوراثيبمرض

المتوارثة.الأمراض

تأثيرعنالناتجةالمخاوفجميعتزيلسوفأعلاهإليهاالمشارالمناقشات

نأتثبتأدلةحالياتوجدلابأنهعلما،الحاملقبلمنالأدويةاستعمال
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تشوهاتإلىتؤديالناسمعظمقبلمنحاليااستعمالهايكثرالتيالأدوية

للجنين.خلقية

واجهناللاتيالنساءبأنهنانشيرأنيجب،تقدمماإلىبالإضافة

احتمالمنخوفا؟إليهاالمشارالاختباراتإجراءيرفضنالعقممشكلة

يرفضنالحواملبعضأننجدبينما،أرحامهنفيالموجودةالأجنةفقدان

هذهإجراءفييترددنلافإنهنثمومن،مشوهينأطفالإنجاببشدة

.التشوهاتهذهوجودعدممنللتأكدالحملثناءأالاختبارات

إذاالحملإنهاءيقررنالنساءمعظمبأنهنانشيرأنيجب،وأخيرا

وأداونمتلازمةمنتعانيأرحامهنفياللاتيالأجنةأنلديهناتضح

DOWN)المنغوليالطفل SYNDROME)بأنهكذلكنشيرأنيجبكما

الحوامللجميعالاختباراتهذهوإيجابياتسلبياتتوضيحيجب

لهن.المنالسبالقراراتخاذعلىلمساعدتهم

-الااول(الأمنيوسيالسائلمنعينةلفحصتخضعأنالحاملقررتإذا

(NIOCENTESISالأسبوعبينماالحملإنهاء(أرادت)إذاتستطيعفإنها

(المحرض)الطلقالصناعيالطلقبواسطةالعشرينوالأسبوععشرالثامن

الرحمعنقبتوسيعجراحياالجنينمنالتخلصتفضلالمراكزبعضبأنعلما

به،العالقةالجنينبقايامنللتخلص،الرحمتفريغعمليةتبدأذلكوبعد

لديه.ممامشكلةوجودالجنينخلايافحصنتيجةأثبتتإذاوذلك
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الأعنةلنممىاداعيةللأصبا-م!نمى

(AMNIOCENTESIS)اختبارإجراءالحاملمنالطبيبيطلب

.أدناهالموضحةالحالاتفيشأ()33واختبار

سنة37و35بينيتراوحالحامللعمرالأدنيالحدكانإذا-ا

تاريخعندأوإليهاالمشارالاختباراتإجراءعندإماالعمرهذاويحتسب

الاختباراتهذهإجراءعندالاعتبارفييؤخذبأنهعلما،المتوقعالولادة

.الموضوعهذافيالمتخصصينورأي،المتاحةالإمكانات

طفللديهمايوجدأنهعلىيدلللوالدينالطبيالتاريخكانإذا2-

الكروموزومية.التشوهاتبعضمنيعاني

أكثر.أومراتثلاثالإجهاضمنعانتقدالحاملكانتإذا3-

يعانيالجنينأنعلىيدلالصوتيةالأشعةبجهازالفحصكانإذا-4

أثناءالمعالجالطبيبوجدإذاأو،الكروموزوميةالتشوهاتبعضمن

أجزاءبعضفيالخلقيةالتشوهاتبعضأعلاهإليهالمشارالفحص

السائلفينقصأو،نموهفيالتأخربعضلاحظإذاأو،الجنين

الأمنيوسي.

مادةمنمرتفعةنسبةوجودعلىالبيوكيميائيةالفحوصدلتإذا5-

(ALPHA- FETOPROTEIN (APالفصل)انظرالحاملدمفي

.الكتابهذامنالتاسع

SPINA)ظاهرةمنيعانيطفلاأنجبتأنسبقإذا6- BIFIDA)

(الفقريالعمود)انشطار
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(SINGLEالمنفردالجينيالتشوهمنيعانيانالوالدينكانإذا7-

(GENEDISORDERالعضليالهزالمرضإلىيؤديالذي
(MUSCULARDYSTROPHY)مرضأو(HAEMOPHILIA)

.(THALASSAEMIA)مرضمنأو(الدمتخثر)عدم
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