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 الملخص  

لرة قرد تظارر أمرراض العري  الوراثيرة معتو و ,  تشرمل الإصرابا  العينيرة ثلر  الأمرراض الوراثيرةخلفية البحث وأهميته : 
ورنراك بعرض الحرالا  التر   .حرد  البصرر أو شركل العري  فر ر بعض الحرالا  تؤث   و أو كجتء م  متاتمة جااتية,

 .دو  أي شكاية م  المريض م  تكشف بشكل عرض  عند الفحص الروتين  للعي 
رر  الإصررابا  العينيررة لرردى الأطفررال وعاقتاررا بررالأمراض الوراثيررة, بارردف معرفررة نسرربة ا هدددا البحددث : لحرردو  تقص 

 .للتقليل م  نسبة المراضة والوفيا  ,والعاج الدقيق, والمساعد  بالتشخيص المبكر
المقبرررولي  فررر  مستشرررف  الأطفرررال  ,للأطفرررال المصرررابي  بتشرررو  واحرررد أو أكثرررر راجعرررة دراسرررة حشررردية مدددواد البحدددث والطرائددد  : 

 . وقرررد م 2221/  5/  31إلرر    2222/ 6/  1خررال الفتررر  التمنيررة  مرر   الجررامع  , والمجرررى لاررم استشررار  عينيررة 
ثررم نوقشرر  وقورنرر  مررع  ,لرر  بجررداولومث   ,ومرر  ثررم اسررتخرج  المعطيررا عاررا, المطلوبررة جموضررع  اسررتمار  مناسرربة للبيانررا  

 . دراسا  عالمية

طفرل   500( , وكرا  رنراك  %55.4طفراً , كانر  نسربة إصرابة الرذكور أعلر  )   680بلر  عردد العي نرة   : النتدائ 
( يعرانو  مر  إصرابة عينيرة.  %31,61)  اً مريضر 215ك تبري   أ  رنرا . و(   %72,52مرنام أعمراررم تحر  السرنة )

ل ,  و وكان  أشيع التظاررا  العينية : الشق الجفن  المائل للأعل  , شرحوب العصرب و الررأرأ  , و الجحرو  , و الحو 
البحر  عر   عنردو  ( . % 27,8)  اً مريضر  189كان  الإصابة ثنائيرة الجانرب فر   ,بدراسة تناظر الإصابة .البصري 

تررم تقسرريم و  لررديام قصررة إصررابة إيجابيررة فرر  العائلررة . طفرراً  %3.4 ) ) 23وجررد  ,قصررة إصررابة عينيررة فرر  العائلررة
ررة  وراثيررة ةمرر  متاتمرر و  يعرران,  %14.4)) طفرراً  98التشررخيص الناررائ  إلرر  ثررا  مجموعررا , فكررا  لرردينا   ,مشخص 

رة  ( يعانو  م  تشرورا  خلقيرة % 79,3 ) 539,  مرض استقاب ( يعانو  م   6,3%) 43  . متعردد  غيرر مشخص 
 ,ك عاقرة بري  التظراررا  العينيرةتغيررا  التر  ترم دراسرتاا, كرا  رنراوبعرض الم ,وبدراسة العاقة بري  التظراررا  العينيرة

ذا كانر  الإصرابة آحاديرة أم ثنائيرة الجانرب,  ,ودرجرة القرابرة بري  الوالردي  ووجرود إصرابة عينيرة أُخررى  ,وكل مر  العمرر وا 
ذا كررا        كانرر   وإحصررائياً,  اخررتاف ماررم كرنررا لتشررخيص الناررائ  لرردى الطفررل ,بارنالررك إصررابة عينيررة فرر  العائلررة, و وا 
  ( .  0,05أصغر م   P  )  قيمة

جرراء استشرار    الخلاصدة: واستشرار  إخصرائ  الوراثرة حرول  ,عينيرة ضررور  تحرر ي الأعرراض والعامرا  المرافقرة لكرل تشرو  , وا 
   . وتجنب المضاعفا  ,إجراء الاختبارا  الوراثية المناسبة لوضع التشخيص المبكر

   البصر .ثية, حد  , الاختبارا  الوراأمراض وراثية, استشار  عينية  : الكلمات المفتاحية



 1           ن ع.ازعي  – دراسة وبائية -لتظاهرات العينية في سياق المتلازمات الوراثية لدى الأطفالا
 

 

 الجزء التمهيدي 

 : المقدمة

دراسة الصفا  الت  تنتقل م  جيل إل  جيل, وياتم علماء الوراثة بنسباب ررذ  الانتقرالا  وكيفيرة الوراثة ر   

 متفاوترراً كمررا تلعررب الوراثررة دوراً و.  وررر  أسرراس التبرراي  والتشررابه الموجررود  فرر  مجرراميع الكائنررا  الحيررة ,حرردوثاا

ووي والاختافرا  فر  كيفيرة عمرل ررذا الحمرض النر ,ام الاختافا  ف  الحمض النووي لرديناإذ تس ,ف  جميع الأمراض

  المرض. سير عملية  إل  جنب مع البيئة )الت  تشمل نمط الحيا ( ف  اً )بمفرد  أو ف  مجموعا ( جنب

مرررض وراثرر  معررروف, وتوصررف العديررد مرر  الأمررراض الوراثيررة باسررتمرار فرر  الأدب الطبرر ,  4000رنرراك أكثررر مرر  و 

خال العشرري  سرنة الماضرية تراكمر  المعرفرة بالأسراس ف . لأمراض تصيب العي لك  م  الغريب أ  ثل  رذ  او 

دراسرة وظيفرة البرروتي ,  و كرذلك ,باسرتخدام طررل تحديرد الجينرا  , والجتيئ  لأمراض العيو  المختلفةالوراث  

 رذ  التطورا  ف  تسريع وتير  الاكتشاف الجين  للأمراض الوراثية. أسام وقد 

  المشكلة البحثية

مع  بدمشرق تشرف  الأطفرال الجرايراجعرو  مس ,ي  بتشرو  واحرد أو أكثررما يتال عدد كبير م  المرض  المصراب

الإصرابا  العينيرة فر  سريال  , ونظراً لعدم وجود دراسا  ف  بلدنا ع  نسربة حردو  والمراكت الصحية الأخرى 

المتاتما  الوراثية , اقترر  إجرراء دراسرة إحصرائية لاضرطرابا  العينيرة لردى الأطفرال المقبرولي  فر  مستشرف  

 .والتشورا  المختلفة وعاقتاا بالأمراض الوراثية  ,الأطفال الجامع  بدمشق
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 التساؤلا  :

 شف  الأطفال ؟ستالمقبولي  بمما الاضطرابا  العينية المشارد  لدى المرض   -1

 وما نسبة حدوثاا ؟ ؟ ما عاقة الاضطرابا  العينية بالأمراض والمتاتما  الوراثية -2

 وأرميته :ردف البح  

والمساعد   ,وعاقتاا بالأمراض الوراثية, بادف معرفة نسبة الحدو  ,  الإصابا  العينية لدى الأطفالتقص  

 . للتقليل م  نسبة المراضة والوفيا  ,بالتشخيص المبكر والعاج الدقيق

تجنب مضاعفا  الرؤية لدى الأطفال, والمساعد  ف  تشخيص أفراد العائلة الذي  قد تكو  لديام إصابة و 

 . أو استعداد للإصابة ,عينية

 حدود البح  :

لإجررراء  والمراكررت الوراثيررة المتخصصررة ترروفر الإمكانيررا  لررم يررتم تشررخيص العديررد مرر  الأمررراض الوراثيررة لعرردم

 . المتيد م  الاختبارا  الوراثية التشخيصية

 .  دراستنا استمر  لعام واحد فقط لأ ,ر دراسة النتائج بعيد  الأمدتعذ  و  
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 : البح  وأدواته أرمية

 . راجعةدراسة حشدية  تصميم الدراسة :

 14 و سرنة للرذكور, 13) اليروم و  أعماررم بري   لأطفال الذي  تراوحجميع ا الدراسة شمل  عينة الدراسة :

 وذلررك,المقبررولي  بمستشررف  الأطفررال الجررامع  بدمشررق بقصررة تشررو  خلقرر  أو أكثررر مرر  تشررو  , ( نررا سررنة للإ

 . م 2221/  5/  31 إل   2222/ 6/  1م    خال الفتر  التمنية 

سنة للإنا  (  14 و سنة للذكور, 13)  اليوم و أعماررم بي   جميع الأطفال الذي  تراوح القبول :معايير 

بإجراء استشار  عينية لكل طفل لديه تشو  واحد أو أكثر م  تشو , بغض النظر ع  سبب قبوله  تم الأمر و 

 ف  المشف .

الإقامرررة المقبرررولي  فررر  قسرررم  ,سرررعاف والمرضررر اسرررتبعدنا المرضررر  المرررراجعي  لقسرررم الإ الاسدددتبعاد :معدددايير 

ا اسرررتبعد  أسرررواء الانكسرررار مررر  الإصرررابا  العينيرررة لإمكانيرررة كمررر ,سررراعة ( 42-24المؤقترررة لفترررر  قصرررير   )

 إجراء دراسة خاصة باا مستقباً .

  

  لجميرررع المرضرررر  المحققررري  لمعرررايير القبرررول والاسررررتبعاد, راجعرررةأجريررر  دراسررررة حشررردية    والمدددواد :الطرائددد

 , وقرررد م 2221/  5/  31إلررر    2222/ 6/  1  والمجررررى لارررم استشرررار  عينيرررة خرررال الفترررر  الممترررد  مررر  

 :   وفقاً لمتغيرا  البح  المدروسة الت  شمل لجمع البيانا صمم  استبانة
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إصابة أكثر م  وجود و الإصابة العينية, و درجة القرابة بي  الوالدي , و المحافظة, و ,  الجنسو العمر,  

 .التشخيص الناائ و نية ف  العائلة, وجود إصابة عيو   تناظر الإصابة العينية ,و  عينية , 

والثانيرررة  , الأولررر  مرحلررة جمرررع البيانررا , يررل الإحصرررائ  المطلرروب علررر  مرررحلتي كمررا ترررم الوصررول إلررر  التحل

المتغيرررا  العدديررة والتكرررارا  لحسرراب  Spss 26 الترر  اسررتخدم فياررا برنررامج  ,مرحلررة المعالجررة الإحصررائية

وفرر   .لحسرراب بعررض المتغيرررا   Chi-squared واسررتخدم اختبررار كرراي مربررع ,ويررةللمتغيرررا  الاسررمية والفئ

 . النااية تم استخاص النتائج ومناقشتاا

 

 : الدراسا  المرجعية

1. Arora :  ُ[25] 2003ونشر  ف  عام  ,الاندجري  ف  دراسة أ . 

 الاسرتقابية الآفرا  مرضر  عنردشريوعاً  العينية التظاررا  أكثر تناول ,  طفاً  1308 عل  جري أُ 

 . الوراثية والمتاتما  ,

2. Ilechie :  ُ[26] 2014ونشر  ف  عام  ,جري  ف  غانادراسة أ . 

 الإصررررابا  درسرررر ,  سررررنوا  10 و , السررررنة برررري  أعمرررراررم راوحرررر ,   طفرررراً  485 علرررر  جريرررر أُ 

 . لديام للعي  المشورة

3. Marebe :  ُ[27] 2021ونشر  ف  عام  ,جري  ف  توغودراسة أ . 
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 التظرراررا  أشرريع تناولرر  , ةي ررق  ل  خَ  اضررطرابا  مرر  يعررانو   103 مررنام , طفرراً  2621 علرر  جريرر أُ 

 . لديام العينية

4. Chuka-Okosa :  ُ[28] 2005ونشر  ف  عام  ,ي  ف  نيجيرياجر دراسة أ .  

 الإصرابا  أشريع عر  للبحر  والوراثيرة الخلقيرة الأمرراض بعرض م  يعانو   , طفاً  54 عل جري  أُ 

 .المرافقة العينية

5. Adhikari :  ُ[29] 2020ونشر  ف  عام  ,ري  ف  نيبالجدراسة أ . 

 . لديام العينية الإصابا  أشيع تناول   طفاً   10,270 عل  جري أُ 

6. Tomairek :  ُ[30] 2018ونشر  ف  عام  ,جري  ف  مصردراسة أ . 

 أشريع للوصول إلر  , وراثية أمراض م  يعانو   طفاً  2500 الدراسة عل  عينة بل  عَدَدُرا  جري أُ 

 . العائلة ف  مرافقة عينية إصابة وجود قصة ودراسة المرافقة العينية التظاررا 

7. Afifi :  [31] 2013ونشر  ف  عام  ,جري  ف  مصرأُ دراسة . 

 لديام العينية الإصابا  أشيع ع  البح  وجرى  , داو   متاتمة م  يعانو   طفاً  90 عل  جري أُ  

2. Musa : [32] 2021ونشر  ف  عام  ,جري  ف  مصرأُ  دراسة . 

 . المرافقة العينية التظاررا  أشيع تناول  ,  خلقية تشورا  م  يعانو   , طفاً  470 عل  جري أُ 

9. Eid : [33] 2017ونشر  ف  عام  ,جري  ف  مصرأُ  دراسة . 

 . العينية الإصابا  أشيع ع  للبح  , وراث  بمرض و  مصاب طفاً  2500 عل   دراسةال جري أُ 
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 مكونا  البح :

 ويشمل الفصول الآتية: ,يتحد  ع  الإطار النظري  الجزء الاول:
  الفصل الأول : الأساس الجيني للأمراض

 مقدمة . .1
 الجينوم البشري . .2
 بنية الصبغيا  واضطراباتاا . .3
   . ةطرل الوراث .4
  . الاضطرابا  المتقدرية .5
  . جين الختم ال .6

  الفصل الثاني : الأمراض العينية الوراثية
  . مقدمة .1
  . الموجودا  العينية ف  سيال بعض المتاتما  الوراثية .2
 . النمط الجين  للأمراض العينيةو  ,الارتباطا  المامة سريرياً بي  النمط الظارري  .3
  . الاختبارا  الجينية نظر  عامة عل  .4
  . الخاصة .5

ومردتاا والنترائج التر  توصرلنا لارا  ,ويشرمل طريقرة الدراسرة ,يتحد  ع  الإطار العمل  لدراستنا الجزء الثاني:
 ويشمل الفصول الآتية: , ومقارنتاا مع الدراسا  العالمية

  . ردف البح  .1
    . المواد و الطرائق .2
 النتائج . .3
   . المناقشة .4
   . التوصيا  .5
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 طار النظريالإ:  الأولالجزء 

 الفصل الأول : الأساس الجين  للأمراض

 : مقدمة .1

 ,الاضرطرابا  فرديررة الجري  النررادر فقررد يفكررو  فرر   ,ينرر  للأمرراضيفكرر معظررم النراس فرر  الأسراس الجعنردما 

أو ربمررررا  ,رأو النرررراعو , أو بيلررررة الفينيررررل كيتررررو   ,CF ( Cyctic Fibrosis ) الررررداء الليفرررر  الكيسرررر مثررررل 

وعلر   ,مكو  واضرح وراثر  )مثرل الاسرتعداد الروراث  لسررطا  الثردي(. ومرع ذلرك وي عل  السرطانا  الت  تح

٪ مررر  الأمرررراض  80إلا أنارررا مسرررؤولة عررر  حررروال   ,الررررغم مررر  أ  الاضرررطرابا  الوراثيرررة نرررادر  بشررركل فرررردي

يعنر  العردد الاائرل مر  الاضرطرابا  النرادر  أ  مرا يقررب مر  شرخص  و آلاف.التر  يبلر  عرددرا عرد   ,النادر 

فر  العمليرا  دوراً  متفاوترةيلعب تكويننا الجين  بدرجرة  ,عاو  عل  ذلكو يتنثر باا.  اً شخص 17واحد م  كل 

كمرا فر   ,كنتيجرة لكثرر  الاختافرا  فر  حمضرنا النرووي  ,بما ف  ذلك الاضرطرابا  الشرائعة ,المرضية جميعاا

 [1].الشكل 
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 : بعض أنواع المتغيرا  الموجود  ف  الجينوم البشري  .1 الشكل

والمتغيررا  الايكليرة  ,أو عردد قليرل مر  النيوكليوتيردا  فرول رمرت الصربغ  ,ل علر  واحردمتتظار الاختافا  التر  تشر 

 Bو Aلتصروير المتغيررا  الايكليرة تمثرل و تم ف  كل حالرة وصرف المتغيررا  فيمرا يتعلرق بالتسلسرل المرجعر .  ,وأدنا  

حررر  أ  , ولامرر  الحمررض النرررووي مرر  صررربغ  مختلررفاء أجرررت  Zو Yبينمرررا تمثررل  , DNAأجررتاء كبيررر  مررر  الررر Dو Cو

 .[1]لة ذي الص DNAيعتمد عل  حجم مقطع  ,والحذف/الإدراج CNVsالتمايت بي  

 النسخ.  تفاو  عدد ( CNV ) copy number variantالاختصارا :  
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 :الجينوم البشري  .2

 والتسلسل المرجع  للجينوم البشري: ,الجينوم البشري  1.2

يشررتمل  الجينوم البشررري فرر ,فرر  خايانررا الإنسررا  مشررفر  فرر  الحمررض النررووي الموجررود كرروي لت التعليمررا  الكاملررة

تعرراو  العلمرراء مرر  جميررع أنحرراء ولقررد تواج الأسررس مرر  الحمررض النررووي. أمرر   ا مليررار  3علرر  مررا يقرررب مرر  

(, مرع 2001للجينروم البشرري بنكملره )نُشرر عرام  DNA سلسرلةالعالم ف  "مشروع الجينروم البشرري" لتوليرد أول 

 .  إجراء العديد م  الإضافا  والتصحيحا  ف  السنوا  التالية

ولكر  رنراك  ,النرووي أو الجينروم النرووي( DNAالحمض النرووي الخراص بنرا داخرل النروا  كصربغيا  )ال يوجدو 

يمتلرررك , و المتقررردري أو الجينررروم المتقررردري( DNAأيضًرررا كميرررة صرررغير  مررر  الحمرررض النرررووي فررر  المتقررردرا  )ال

موجررود فرر   DNAوبالتررال  فررإ  الكثيررر مرر  محترروى ال ,(2)الشرركل مرر  الصرربغيا   اً توجرر 23معظررم الأفررراد 

 لدنا.والأخرى م  وا ,نسختي  واحد  م  والدتنا

الترر  تتكررو  عررادً  مرر  كررل مرر   ,جرري  مرمررت للبررروتي  20000يشررفر الجينرروم النررووي البشررري مررا يقرررب مرر  و 

 جري    22000يحتروي جينومنرا أيضًرا علر  حروال  و (. intronوغير مرمرت ) ,(exonتسلسل مرمت للبروتي  )

تشرركل بعررض رررذ  الجتيئررا  مكونررا  آليررة الترجمررة )الرنررا الريباسرر  والرنررا  , و فقررط RNAلجتيئررا  الررر مشررفر  

تنظرريم التعبيررر بمررا فرر  ذلررك  ,مختلفررة داخررل الخليررة اً عديررد مرر  الأنررواع الترر  تررؤدي أدوار ولكرر  رنرراك ال ,المرسررال(

 فر ثر قرد يرؤ  ,٪ مر  جينومنرا لره نشراو بيولروج 80ف  الحقيقة يعتقد الآ  أ  حروال   . وع  الجينا  الأخرى 

ورر  نسرخ معيبرة مر   , "جري  كراذب" 14000عل  أكثر م   اً شري أيضيحتوي الجينوم البو البنية والوظيفة. 
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فر  الأصرل مر  الآثرار كونارا علر  الررغم مر  و جينا  ترميت البروتي  الت  فقد  القردر  علر  ترميرت البرروتي . 

 .تنظريم الجينرا  الأخررى فر  ترميرت البرروتي قد يتدخل ف   بعضامأ  رناك الآ  دلياً عل  أ  إلا  ,التطورية

ترررم الإبرررال عررر  خلرررل فررر  التنظررريم فررر  النسرررخ المشرررفر  بالجينرررا  الكاذبرررة فررر  حرررالا  السررررطا .  ,وفررر  الواقرررع

إعراد  التركيرب  إحردا  قرد يعرتت ,فإ  تشابه التسلسل بي  الجي  الكراذب ونظيرر  الطبيعر  ,بالإضافة إل  ذلكو 

.  المحيطرة برالولاد  كما يظار ف  بعض حرالا  مررض غوشرر القاترل فر  الفترر  ,الت  تعطل النسخة الطبيعية

يمكرر  تسررخيررا فرر  العرراج الجينرر  لتوليررد جينررا  وظيفيررة مرر   ,عرراو  علرر  ذلررك فررإ  بعررض الجينررا  الكاذبررةو 

كثيررف الجينررا   19فالصرربغ   ,اً متسرراويتوتيررع الجينررا  برري  الصرربغيا  لرريس و  ,ينررا خررال طرررل تعررديل الج

تكررو   ,(21, 18, 13خرراص, فرر  حرري  أ  الصرربغيا  الترر  يكررو  التثلرر  الصرربغ  فياررا قرراباً للحيررا  ) بشرركل

 (.1)الجدول فقير  نسبيًا 

تم منذ بداية مشروع الجينوم البشري الاعتراف بوجود قدر كبير م  تباي  تسلسل الحمض النرووي بري  الأفرراد و 

إذا أردنرا وصرف التغييررا  فر   ,. ومرع ذلرك وبالتال  لا يوجد تسلسل حمض نرووي بشرري "طبيعر " ,الأصحاء

رررذا و  .را  فيمررا يتعلررق برربعض خطرروو الأسرراسفررنح  بحاجررة إلرر  وصررف رررذ  التغييرر ,تسلسررل الحمررض النررووي 

 .[1]رو تسلسل الجينوم البشري المرجع  ,الخط الأساس 
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 : ي و نو  نمط( لتشكيل G أشرطةغيمتا ) أشرطة .2الشكل 

باسررتخدام  بينرر الالترر  تررم الحصررول علياررا فرر  الطررور  ,مرر  الخايررا المسررتنبتة بينرر  ال الطررور صرربغيا يررتم الحصررول علرر   - أ

المنراطق الغنيرة بالرر  سروداءال شررطةبشركل عرام تمثرل الأو . أشررطة بيضراء وسروداء لإنشراء  الكولسيميد, وم  ثم تلوي  غيمتا

AT . والفقير  ف  الجينا 

 .  Cytovisionباستخدام برامج متخصصة مثل  اً غالبو  ي,و ف  أتواج لعرض النمط النو  نشريتم ترتيب الصبغيا  م   - ب

ترررررم محررررراذا  و التررررر  تسرررررم  مخططرررررا  صررررربغية كمرجرررررع.  , G-bandingيرررررتم اسرررررتخدام التمثررررريا  التخطيطيرررررة لأنمررررراو  -ج

علر  سربيل المثرال  ولروح  .للو  الأترل متغيرر  بدرجرة كبيرر المخططا  الصبغية ف  الوسط )الخرط المرنقط(ا المنراطق المظللرة برا

للصرررررربغيا  طرفيررررررة القسرررررريم المركررررررتي   pفرررررر  الواقررررررع تحترررررروي الأذرع  و . 15و  14و  13 للصرررررربغيا  pالتبرررررراي  برررررري  أذرع 

    NORs[1] ))  يلذي يتضم  مناطق التنظيم النو , ا اً ( جميعاا عل  محتوى متشابه جد22, 13,14,15,21)

Nucleolar organiser regions )    ) , كرل  يحترويNOR علر  تكررار ترادفر  لرلDNA  (  الريبروتومrDNA )

 400-300برري  جميررع الصرربغيا  طرفيررة القسرريم المركررتي رررذ  رنرراك مررا يقرررب مرر  و  الريبرروتوم .  RNAالررذي يشررفر ال

rDNA [1]عل  الرغم م  أ  العدد الفعل  يختلف بي  الأفراد ,متكرر  .  
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 توالجينا DNA: محتوى الصبغيات البشرية من الد1الجدول 

الطول التقريبي  الصبغي
(bp) 

الجينات المرمزة 
 للبروتين

الجينات غير المرمزة 
 الجينات الكاذبة للبروتين

1 248956422 2047 1964 1233 
2 242193529 1303 1605 1033 
3 198295559 1075 1160 768 
4 190214555 753 984 732 
5 181538259 881 1200 710 
6 170805979        1041  989 803 
7 159345973 989 977 893 
8 145138636 670 1041 629 
9 138394717 778 786 678 
10 133797422 728 880 568 
11 135086622 1312 1053  815 
12 133275309 1036 1197 627 
13 114364328 321 586 378 
14 107043718 820 857 519 
15 101991189 613 986 513 
16 90338345 867 1033 467 
17 83257441 1185 1198 531 
18 80373285 269 608 246 
19 58617616 1474 895 514 
20  64444167 543 594 250 
21 46709983 231 403 183 
22 50818468 492 513 332 
X 156040895 843 640 872 
Y 57227415 63 108 392 

  24 13    16569  متقدري 
( 1إلا أنره يجرب أخرذرا علر  أنارا إرشرادية فقرط نظررًا لأ : ) اً,  أ  رذ  الأرقرام تبردو دقيقرة جردأنه عل  الرغم م وح ل

يرتم تحرردي  تسلسرل الجينروم المرجعرر  البشرري باسرتمرار مررع  و(2) صربغيا  كرل فرررد سرتختلف عر  التسلسررل المرجعر  
أ  البيانرا   ولروح "بناء" خاص للجينوم البشري(. الذي يمثل ,  GRCh38.p12التصحيحا  )البيانا  رنا ر  م  

الحمرض النرووي  مصرفوفا لا تتضرم  تكررار ,  22,  21, 15, 14, 13الخاصة بالصبغيا  طرفيرة القسريم المركرتي 
 . [1](2)انظر الشكل  . pالذراع الريبوتوم  المشترك الموجود عل  
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 بنية الصبغيا  واضطراباتاا: .3

 مقدمة: 1.3

مرتبرة فرر   DNAيتكرو  مرر  مترري  مر  الرر ,تحتروي كرل خليرة بشررية تقريبًرا علرر  جينروم ثنرائ  الصربغيا  كامرل

 Xتشررتمل علرر  اثنرري  مرر  كروموسرروما   ,توجًررا جسررميًا متمرراثاً والكروموسرروما  الجنسررية 22صرربغ :  46

الأجررتاء و كريررا  الرردم الحمررراء  مثررل غيررر المنرروا الاسررتثناءا  ررر  الخايررا و عنررد الررذكور.  Yو Xعنررد الإنررا  و 

أحادية الصيغة الصبغية )الحيوانرا  المنويرة والبويضرا ( التر   الخايا المنتشةو  ,(يحا  الدمويةالخلوية )الصف

أثنرراء انقسررام الخليررة تررر   فرر  علرر  الرررغم مرر  تطررور الآليررا  الترر  تضررم  أنررهو كروموسررومًا.  23تحترروي علرر  

  ترررؤدي ررررذ  فرررإ  ررررذ  الآليرررا  ترتكرررب أخطررراءً فررر  بعرررض الأحيرررا . يمكررر  أ ,الخايرررا الوليرررد  جينومًرررا كررراماً 

أي أ  الخليرررة  عدديرررة شرررذوذا صررربغية والتررر  يمكررر  تصرررنيفاا علررر  أنارررا  شرررذوذا  ذا الأخطررراء إلررر  خايرررا 

أ عمليرا  إعراد  بنيويرة عنردما تطرر  شرذوذا صربغيا  أو الوليد  الناتجة تحتوي عل  عدد أكبر أو أصغر م  ال

 عل  الجينوم. داً ترتيب أكثر تعقي

الكروموسرروم الطبيعرر  لأحررد الأنررواع )أي عرردد الكروموسرروما  وحجماررا وشرركلاا( بنمطرره النررووي. وفقًررا لررر  طرراقميسررم  

ISCN    ( International System for Human Cytogenomic Nomencalture)  مرا يعررف بالنظرام

 .[1]الدول  لتسمية الكروموسوما  البشرية 

 ( .3كما ف  الشكل ) )ذكر(. XY,46)أنث ( أو XX,46يُشار إل  النمط النووي البشري "الطبيع " إما بر و   
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 تطور الجنس  للذكور أو الإنا :لل Yو  Xالصبغيا   يدتحد .3الشكل 

حاديرة العردد آ عرراس. تنرتج الإنرا  أ Y,23أو  X,23الفردية )الحيوانا  المنوية( الت  تكو  إما  عراسينتج الذكور الأو 

مرر   Xمرر  والرردر . يررر  الأبنرراء صرربغ   X  وصرربغ  اتامرر  أمارر X. تررر  البنررا  صرربغ  X,23)البويضررا ( تكررو  

 .[1]م  والدرم )أشير إل  كروموسوما  الأب باللو  الأترل وكروموسوما  الأم باللو  الأخضر( Yام وصبغ  أم  

 

  تتكررو  الصرربغيا  البشرررية مرر  الررر وDNA مرر  بروتينررا  الايسررتو  لتشرركيل الكرومرراتي .  نرروا ل و الررذي يررتم لفرره حرر

أثنرراء الطررور  فرر  إلا أ  الصرربغيا  تتكثررف ,يوجرد الكرومرراتي  فرر  معظررم الأحيررا  بشرركل منتشررر داخررل نرروا  الخليررة

عرة متنوعرة مر  المرواد الكيميائيرة لدور  انقسام الخلية. رذ  الصبغيا  المكثفرة رر  التر  يمكر  تلوينارا بمجمو  البين 

 شرررطةالمميررت . تعكررس الأ شرررطةرؤيتاررا بعررد ذلررك تحرر  المجاررر الضرروئ  للكشررف عرر  أنمرراو الأ الترر  يمكرر  ,

يمكررررر  الإشرررررار  إلررررر  التمثيرررررل و   منررررراطق الكرومررررراتي  بخصرررررائص مختلفرررررة وبالترررررال  عناصرررررر وظيفيرررررة مختلفرررررة.
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  يالنررو   أو الررنمط يلشررخص مررا مرتبررة حسررب الحجررم علرر  أنرره مخطررط نررو  بينرر الفوترروغراف  لصرربغيا  الطررور ال

ج(. تختلررررف الأصرررربغة  2)الشرررركل   إيررررديوغرام  أ , ب( ويطلررررق علرررر  التمثيررررل الترسرررريم  مصررررطلح 2)الشرررركل 

النررراتج. يُطلررررق علررر  الملرررو  الأكثررررر  شررررطةفررر  خواصرررراا الكيميائيرررة وبالترررال  فرررر  نمرررط الأالمتاحرررة للصررربغيا  

النرراتج  شرررطة  نمررط الأويشررار إلرر.  1904نسرربة إلرر  الكيميررائ  الررذي طررور  فرر  عررام  Giemsaاسررتخدامًا اسررم 

 . يُطلق عل  التحليل المجاري للصبغيا  الملونة علم الوراثة الخلوية.G-bandingللصبغيا  باسم 

 MB 3-4يمكرر  لعلمرراء الوراثررة الخلويررة المرردربي  تبعرراً لجررود  تحضررير الصرربغ  تحديررد التشررورا  بدقررة تبلرر  حرروال   و

ومع ذلرك لا يمكر  تحديرد التشرورا  التر  تقرل عر  عتبرة الدقرة ررذ  باسرتخدام الوراثرة الخلويرة  ,)مليو  توج م  الأسس(

 . التقليدية وتتطلب تقنيا  جتيئية بديلة 

تحترروي (. 4الرئيسررية )الشرركل يمكرر  تحديررد بعررض الميررتا   ,عنررد فحررص الصرربغيا  الطوريررة المكثفررة تحرر  المجارررو 

الرررذي يبررردو كخصرررر ضررريق حيررر  تلتصرررق البروتينرررا  رنرررا بفصرررل جميرررع صررربغيا  الثررردييا  علررر  قسررريم مركرررتي و 

يقع القسيم المركتي عنرد البشرر بري  ذراعر  الصربغ  ويسرم  الرذراع الأقصرر الرذراع و   الصبغيا  أثناء انقسام الخلية.

"p  مر( "petite" بينمررا يسرم  الررذراع الأطرول )q  مرر( "queue تصررنف الصربغيا  البشرررية بحسرب موقررع القسرريم .)

 يكو  القسيم المركتي بدرجة أو بنكثر ف  منتصف و ل : "متوسطة القسيم المركتي" المركتي بالنسبة للذراعي  إ

ذ  "قرررب متوسررطة القسرريم المركررتي   الصرربغ  و ركررت أو "طرفرر  يكررو  القسرريم المركررتي منتاحرراً إلرر  حررد مررا عرر  الم , وا 

 .  اً قصير جد pبير ع  المركت ويكو  الذراع يكو  القسيم المركتي منتاحاً بشكل ك , والقسيم المركتي" 
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ف  أحرد طرفر  الصربغ  ويطلرق عليره اسرم طرفر  القسريم المركرتي.  ئرا  يقع القسيم المركتي ف  بعض الأنواع كالفو  

  , 14  ,  13  متوسرطة القسريم المركرتي والصربغيا 20 , 19 , 16 , 3 ,  1فتكرو  الصربغيا   ,أمرا عنرد البشرر

15 ,  21 ,  22 ,  Y .طرفية القسيم المركتي بينما تكو  بقية الصبغيا  قرب متوسطة القسيم المركتي 

-300وتتكرو  مر   ,ف  حقيقيا  النوى تسم  البن  الموجود  فر  ناايرا  كرل صربغ  خطر  بالقسريما  الطرفيرةو  

فرر   الررذي يشرركل عرررو  فرر  الناايررة. تتمثررل إحرردى وظررائف القسرريما  الطرفيررة,  TTAGGGتكرررار لتسلسررل  8000

صراحاا عر  طريرق الخطرن بواسرطة  DNAحماية ناايا  الصبغيا  مر  أ  يرتم التعررف عليارا علر  أنارا " ترالف" وا 

آليررة إصررا  الحمررض النررووي للخليررة. كمررا أناررا تعرروض فقرردا  التسلسررا  خررال كررل جولررة مرر  التضرراعف والررذي 

 رممي علررر  إنرررتيم التيلررروميرات )الرررذي يرررو النارررائ ". فررر  الخايرررا التررر  لا تحررريحرررد  نتيجرررة لمرررا يسرررم  "مشررركلة النسرررخ 

للخرررريط   5 ة "ناايررررمرررر  التسلسررررل مرررر  ال  قصررررير  قطعررررةيررررتم فقرررردا   ,التيلرررروميرا  أو القسرررريما  الطرفيررررة الموجررررود (

 .[1]ا قد يؤدي ف  النااية إل  شيخوخة الخليةم ,مع كل انقسام للخلية اً المتضاعف حديث
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 :شرطة . بنية الصبغ  وتسميا  الأ4الشكل 

( pالكامرررررررل الايكرررررررل العرررررررام لجميرررررررع الصررررررربغيا  البشررررررررية: ذراع قصرررررررير  ) 8يوضرررررررح ررررررررذا الرسرررررررم البيررررررران  للصررررررربغ  

مميررررت مررررع شررررر  كررررل  G-banding طرررررات( متصررررلة فرررر  القسرررريم المركررررتي. يحترررروي كررررل صرررربغ  علرررر  qوطويلررررة )

. فررررر  الصررررربغيا  الأقرررررل تكثيفًرررررا  يُنظرررررر إلررررر  المتيرررررد مررررر  النطاقرررررا  علررررر  أنارررررا كيانرررررا  q23أو  p22نطرررررال مثرررررل 

  , q21.1 ,  q21.2منفصررررررلة بينمررررررا قررررررد تنرررررردمج العصررررررابا  معًررررررا فرررررر  الصرررررربغيا  الأكثررررررر تكثيفًررررررا )فمررررررثاً تظاررررررر 

q21.3   كنطرررررررال واحررررررردq21الطريقرررررررة المعتمرررررررد  لتوضررررررريح الموقرررررررع و .  (8 اً أكثرررررررر[ فررررررر  صررررررربغ  مكثفرررررررq21.1 

 (.q-twenty-one-point-one)وليس (  (q-two-one-point-one  ر

القسرررررريما  الطرفيررررررة ذا  البنيررررررة المشررررررتركة موجررررررود  فرررررر  طرفرررررر  كررررررل صرررررربغ . يتكررررررو  كررررررل قسرررررريم طرفرررررر  مرررررر  و 

يتكرررررو  مررررر  متواليرررررا  متكررررررر  يمكررررر  أ   و, متبوعرررررة بقسررررريم طرفررررر  فرعررررر   TTAGGGمصرررررفوفا  مررررر  تكررررررارا  

 . [1]تكو  متشاباة بي  عد  قسيما  طرفية
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 الصيغة الصبغية القابل للحياة: اختلال 2الجدول 
اختلال 
الصيغة 
 الصبغية

الاسم 
 الشائع

معدل 
الحدوث بين 
 المواليد

 يمكن أن تشمل الأعراض

تثلررررررررررررررررررررررررررررررررر  
الصرررررررررررررررررربغ  

13 

متاتمرررررررررررررررة 
 باتو

Patou  
syndrome 

: 1تقريبًررررررررررررررررررررررررا
16000 

أو النخرراع الشرروك ,  الرردمال, تشررورا  فرر  قلبيررةإعاقررة ذرنيررة شررديد , عيرروب 
تائررد  فرر  اليررد أو  أصررابعثامررة بالقتحيررة, عيررو  صررغير  أو ناقصررة التطررور, 

 . ضعف عضل , انشقال شراع الحنك  ,شفة أرنب , القدم 

تثلررررررررررررررررررررررررررررررررر  
الصرررررررررررررررررربغ  

18 

متاتمرررررررررررررررررررررررة 
 إدوارد

Edward 
syndrome 

: 1تقريبًررررررررررررررررررررا 
5000 

تباعررررد برررري   , قلبيررررةالررررولاد , عيرررروب  نقررررص وت  تررررنخر النمررررو داخررررل الرررررحم, 
صرغر الرررأس وتشروره, صرغر الفرك والفرم, إعاقررة  ,ة فرول المر لالعينري ,  طي ر
 ذرنية شديد .

تثلررررررررررررررررررررررررررررررررر  
الصرررررررررررررررررربغ  

21 

متاتمرررررررررررررررة 
 داو  

Down 
syndrome 

: 1تقريبررررررررررررررررررررا 
800 
 

, تشرورا  قلبيرة, عيروب إعاقة ذرنية خفيفة إل  متوسطة, مظارر وجره مميرت
مائرل للأعلر  , طيرة  شق جفنر ف  الجاات الاضم , قصور الغد  الدرقية, 

 .ف  القتحية  فول الم ل , بقع بروشفليد

تثلررررررررررررررررررررررررررررررررر  
 Xالصبغ  

متاتمرررررررررررررررة 
Triple X 

: 1تقريبًررررررررررررررررررررررررا
1000 

 

كررام واللغررة تررنخر تطررور الالررتعلم,  صرعوبا امررة, تيرراد  خطررر تيراد  طررول الق
ة, الصرعوبا  السرلوكية والعاطفيررة, ضرعف القررو  العضرليوالمارارا  الحركيرة, 
 التشورا  الكلوية.نوبا  الاختاج, 

47,XYY  1 تقريبًررررا :
1000 

واللغررررة  تيررراد  الطرررول, تيرررراد  خطرررر إعاقرررا  الررررتعلم, ترررنخر تطرررور الكررررام
نوبررا  اخررتاج,  ,رجفررا  اليررد , قررو  العضررلية والماررارا  الحركيررة وضررعف ال

 . الجنف, الصعوبا  السلوكية والعاطفية ,الربو
47,XXY  متاتمرررررررررررررررة

 كاينفيلتر
Klinefelter 
syndrome 

 1:500مرررررر  
: 1إلررررررررررررررررررررررررررر  

1000 

صرررغر الخصررريتي , انخفررراض مسرررتويا  التستوسرررتيرو , ترررنخر البلرررول وعررردم 
, قلررة شررعر الوجرره والجسررم, العقررم, تيرراد  الطررول, تيرراد  خطررر تثرردياكتمالرره, 

 تطور الكام واللغة .عوبا  التعلم, تنخر الإصابة بسرطا  الثدي, ص

48,XXXY  1 تقريبًا: 
إلرررررر  18000

1 :40000 
 

صررغر حجرررم الخصرريتي , انخفررراض مسررتويا  ررمرررو  التستوسررتيرو , ترررنخر 
, قلرة شررعر الوجره والجسرم, العقررم, تيراد  الطررول, ثردي عردم اكتمالرره, تالبلرول و 

خثرار وريردي  الرجفا , مشاكل الأسنا , أمراض الأوعية الدموية المحيطية, 
لبيرررة, ق, عيررروب اخرررتاج  نوبرررا , IIالربرررو, داء السررركري مررر  الرررنمط , عميرررق

 تنخر تطور الكام واللغة وصعوبا  التعلم.
45,X  متاتمرررررررررررررررررة

 ورنر ت
Turner 

syndrome 

: 1تقريبررررررررررررررررررررررررا
2500 

قصرررر القامرررة, فقررردا  وظيفرررة المبررريض المبكرررر , العقرررم, عررردم البلرررول, الرقبرررة 
 , ل, تشررررورا  كلويررررةحررررو  , ة فررررول المرررر ل الإنسرررر  , إطرررررال طي رررر المجنحررررة,
 قلبية.عيوب 

 .[1]الأسماء الشائعة, عند توفررا, جنبًا إل  جنب مع معدلا  الإصابة المقدر  والأعراض المرتبطة كثيرًا بالحالةتم تقديم 
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 : بعض متلازمات الحذا الدقي  والتضاعف الدقي  3الجدول 
 المتلازمة
 

موقع الصبغيات 
والجينات الرئيسية 
 )إذا تم تحديدها(

الحجم النموذجي 
للحذا/ 
 التضاعف

معدل الحدوث 
بين المواليد 
 الأحياء

السمات المظهرية النموذجية )ليست 
ولا تظهر كل هذه السمات  ,حصرية

 .في جميع الحالات(
 دي جورجمتاتمة 

Di George  
 syndrome 

22q11.2  
TBX1  ,COMT 

 

 Mb 3حررررررررررررذف 
٪ مررررررررررررررررررررررررر  90)

 الحالا (

, انشررررقال شررررراع الحنررررك, قلبيررررةعيرررروب  1/4000
شررق تررنخر النمررو, صررعوبة فرر  الررتعلم, 

 جفن  قصير .
 متاتمة ويليامت 

Williams 
syndrome 

 

7q11.3 
CLIP2, ELN, 
GTF2I, 
GTF2IRD1, 
LIMK1 

 1,8-1,5حرررذف
Mb 

إلررررررررررررر   1/7500
1/10000 

تضيق الأبار فول الصمام , مشاكل 
إعاقة ذرنيرة المفاصل والجلد المتررل, 
مظاررررر مميررررت خفيفررررة إلرررر  متوسررررطة, 

شق جفنر  قصرير, طيرة فرول للوجه , 
 ل الم ل, حو  

متاتمررررررررررررررررة سررررررررررررررررمي  
 ماجينيس

Smith-Magenis 
syndrome 

17p11.2 
RAI1 

حرررذف مرررا يقررررب 
 Mb 3,6م  

إلرررررر   1/15000
1/25000 

ة, إعاقرررررة ذرنيرررررة خفيفرررررة إلررررر  متوسرررررط
 اضطرابا  النوم, مشاكل سلوكية

 متاتمة مواء القطة
Cri-du-chat 

syndrome 

5p15.2 
CTNND2 

حرررذف مرررا يقررررب 
 Mb 40-5م  

إلرررررر   1/15000
1/50000 

بكرررررراء يشرررررربه صررررررو  القطررررررة, صررررررغر 
, تباعرررررد بررررري   تخلرررررف عقلررررر الررررررأس, 

العينررررري  , طيرررررة فرررررول المررررر ل , شرررررق 
 ل .جفن  مائل للأسفل , حو  

متاتمرررررررررررررررررة وولررررررررررررررررررف 
 ريرشور  

Wolf-Hirschhorn 
syndrome 

4p16.3 
NSD2, LETM1, 
MSX1 

حررررررررذف حرررررررروال  
5-18 Mb 

1/50000 
 

خروذ  المحرارب اليونران " مظار وجه "
تشررورا  بوليررة , تررنخر النمررو المميررت, 
العينرري ,  تقرروس تباعررد برري  تناسررلية,  

الحاجبي , طية فول الم ل,  إطررال , 
 ل.ساد , حو  

 – بوتررررررررروك متاتمرررررررررة 
-Potocki لوبسررررررررررررك 

Lupski syndrome 

17p11.2 
RAI1 

 

 3,6 تضراعف
Mb تقريبًا 

1/25000 
 

تخلرف عقلر  خفيرف النمرو ,  تنخر ف 
 مشاكل سلوكية. ,إل  متوسط 

 متاتمة عي  القط 
Cat eye 

 Syndrome 

22q11 
ADA2, CECR2 

تضررراعف ثنررررائ  
-2أو ثاثرر  ل 

5 Mb 

إلرررررر   1/50000
1/150000 

جلديررة أمررام الأذ , ثامررة فرر   تنقرررا  
طية , شق جفن  مائل للأسفل , العي 

ناسرررور,  ق شررررج مرررعرتررر, فرررول المررر ل 
 قلبية وكلوية .شورا  ت

لك  رذا لا يستبعد دورًا للجينا  الإضافية فر  المنطقرة.  ينة م  المتاتمة, تم تحديد جينا  معينة عل  أناا مرتبطة بسما  مع 
ولكرر  بشرركل عررام ترررتبط الاخررتالا  الأكبررر حجمًررا بتيرراد  حررد   ,مررا يختلررف مرردى عمليررا  الحررذف /الاتدواج برري  المرضرر  اً غالبررو 

 [1]الأعراض.
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  : طرل الوراثة. 4

يمكررر  التعررررف علررر  الأمرررراض المندليرررة مررر  خرررال أنمررراو الوراثرررة المميرررت  لارررا فررر  أشرررجار العائلرررة أو النسرررب. 

مررا إذا كررا  الموضررع المعنرر  موجررودًا علرر  صرربغ  جسرردي أو صرربغ   اً يمكرر  أ  تكشررف شررجر  النسررب أيضررو 

المتغيررا  السرائد  والمتنحيرة مر  المارم أ  نترذكر  لفارمو وما إذا كا  المتغير الجينر  سرائدًا أم متنحيًرا.  ,جنس 

غة تحمل نسختي  )تسم  الألريا ( مر  كرل جري  وراثر : أحردرما مرورو  مر  يأ  كل خلية بشرية ثنائية الص

لا تكررو  رررذ  الألرريا  متطابقررة فرر  كثيرر مرر  الأحيررا . يكررو  الشررخص الررذي يحمررل و والآخرر مرر  الأب.  ,الأم

فر  حري  أ   . ليرلنسختي  متطابقتي  م  نفس الأليل عل  كا الجسيمي  الصبغيي  متماثل التيجرو  لارذا الأ

ئد رو الرذي يرؤدي إلر  نمرط الأليل الساو الشخص الذي يحمل أليلي  مختلفي  يكو  متغاير التيجو  للموضع. 

ظررارري معرري  )مثررل مرررض وراثرر ( بغررض النظررر عمررا إذا كررا  الأليررل الثرران  "طبيعرر " أم لا. رررذا لأ  الأليررل 

مرر  ناحيررة أخرررى, لا يررؤدي الأليررل المتنحرر  و " لا يمكرر  أ  يعرروض عرر  تررنثير الأليررل السررائد. طبيعرر الثرران  "ال

" كافيًرا أو يمكنره التعرويض. أمرا إذا ور  شرخص ألريا  بيعر طإل  نمط ظارري بمفرد , ورنا يكرو  الأليرل "ال

لأنرره لا يوجررد أليررل "طبيعرر " موجررود  ,لجرري  مرر  كررا الوالرردي , فسرريظار الررنمط الظررارري المقابررل طررافر  متنحيررة

 : تميت  م  أنماو الوراثة المندلية. وبالتال  يمك  التمييت بي  خمسة أنواع م[1]للتعويض
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      :الوراثة الجسدية السائد 1.4

 . فياً لك  يسبب النمط الظارري ر  الت  يكو  فياا جي  واحد ف  حال متغاير التيجو  كا

                           ( 5الشكل  ) : ميزات الوراثة الصبغية الجسدية السائدة  من 

 يوجد أفراد مصابو  ف  كل جيل. , إذ  الانتقال عمودي -1

 % لوراثة الاضطراب.50لدى أي طفل م  والد مصاب اختطار  -2

 لا ينقل أفراد العائلة الأسوياء نمطياً ظاررياً الحالة لنسلام. -3

 الذكور والإنا  بشكل متساوي.يصاب  -4

 تنتج نسبة مامة م  الحالا  ع  طفر  جديد . -5

  ( , التااب الشبكية الصباغ  Best diseaseأمثلة علياا : غياب القتحية , التنكس البقع  الشبك  )  -

 

 

 : اثة الجسدية السائد  وشجر  النسبالور  .5الشكل 

A.   سررررائد )أحمررررر(. يررررتم نمررررط وراثرررر  لمتغيررررر جسررررم

 عرض الكروموسوما  ذا  الصلة فقط.

B.  وراثة جسدية سائد  .  نسب عائلة مع حالة شجر 

C.  [1]النسب مفتا  لرموت شجر 
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  : الوراثة الجسدية المتنحية  2.4

لكرر  تسرربب الررنمط  ,متماثلررة الألائررل ضررروريةررر  الترر  تكررو  فياررا نسررختا الجرري  الطررافر فرر  حالررة تيجررو   

 .[2] يتطلب ذلك أ  يكو  كا والدي الفرد المصاب حاملي  متغايري التيجو  بالنسبة للجيو  .الظارري 

 ( 6الشكل  ) :  الصبغية الجسدية المتنحية من ميزات الوراثة

) تملك الاضطرابا  الجسدية  غالباً ما يكو  الأفراد المصابو  مولودي  ف  جيل واحد فقط م  العائلة  -1

 المتنحية طراتاً أفقياً ف  شجر  النسب (.

 % . 25لأشقاء رو إل  ااختطار الرجعة بالنسبة  -2

 يصاب الذكور والإنا  بشكل متساوي. -3

 .[2]يكو  جميع أطفال الشخص المصاب ) ذي تيجو  متماثلة الألائل ( متغايري التيجو  -4

 متغايري التيجو  عديم  الأعراض بالنسبة للجي .يكو  والدا الطفل المصاب حاملي   -5

(, ( Usher Syndrome )  )  ,  Stargardt diseaseلياا : التااب الشبكية الصباغ  ,أمثلة ع -

Bardet - Biedl Syndrome ) )  1]. 

 



 23           ن ع.ازعي  – دراسة وبائية -لتظاهرات العينية في سياق المتلازمات الوراثية لدى الأطفالا
 

 

 

 : النسبشجر  الوراثة الجسدية المتنحية و  .6الشكل 

A.  .)عرض الكروموسوما  ذا  الصلة فقط.يتم و نمط وراث  لمتغير وراث  متنح  )أحمر 

B.   1ة جسدية متنحية  نسب عائلة مع حالة وراثشجر] 

 

   :Xالوراثة المتنحية المرتبطة بالصبغ   3,4

 ( 7) الشكل   :  Xمن ميزات الوراثة المتنحية المرتبطة بالصبغي 

 إصابة الذكور أكثر م  الإنا .  -1

 مصابا . الإنا  متغايرا  التيجو  ر  عاد  غيراما  الح -2

 % لوراثة الجي . 50ينتقل الجي  م  رجل مصاب إل  كل بناته, ويملك أياً م  أبناء بناته فرصة  -3

 لا ينتقل الجي  أبداً م  الأب لابنه. -4
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ف  تلك الحالة يكو  جميع الذكور المصابي  ذوي و  .ي  عبر سلسلة م  الإنا  الحاما قد ينتقل الج -5

 قرب  م  خال الإنا  الحاما .

 و  نسبة كبير  م  الحالا  الفرادية تالية لطفرا  جينية جديد .تك -6

 .[2], عم  الألوا  الشبكية الوراث  فصال(, ان Norrie diseaseأمثلة علياا : )  -

 

 

 النسب :شجر   و Xالمتنحية المرتبطة بالصبغ   الوراثة .7الشكل 

A  نمط وراث  لمتغير متنح  مرتبط بالصبغ :X  .)الكروموسوما  ذا  الصلة فقط. يتم عرضو )أحمر 

B   متنحية مرتبطة بالصبغ  وراثة  حالة مع نسب عائلة : شجرX.  1] .   
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   :Xالوراثة السائد  المرتبطة بالصبغ   44.

 : Xمن ميزات الوراثة السائدة المرتبطة بالصبغي 

 يصاب بالحالة جميع بنا  الرجل المصاب دو  أي اب .   -1

 % لوراثة الحالة. 50لدى نسل الإنا  المصابا  سواء الإنا  أو الذكور اختطار  -2

النرررادر  تكرررو  الإنرررا  المصرررابا  حررروال  ضرررعف الرررذكور   Xفررر  الحرررالا  السرررائد  المرتبطرررة بالصررربغ   -3

 وبشكل نموذج  مظارر أخف ف  النمط الظارري. ,المصابي  لك  لدى الإنا  المصابا 

 .[2]مثال علياا : سلس الصبال -

 

   :Yالوراثة المرتبطة بالصبغ   45.

فرإ  اضرطرابا  الجرري   ,ولا يحترروي إلا علر  عردد قليرل نسربيًا مرر  الجينرا  اً,صرغير جرد Yنظررًا لأ  الصربغ  

. ونظررررًا لأ  Xرررر  أكثرررر نررردر  مررر  الاضرررطرابا  السرررائد  المرتبطرررة بالصررربغ   Yالمفررررد المرتبطرررة بالصررربغ  

موجرود  فر  حالرة متماثلرة التيجرو  )باسرتثناء الجينرا  ذا  المتجانسرا   Yالكثير م  الجينا  عل  الصبغ  

فررإ  التعريفررا  المتنحيررة والسررائد  لا تنطبررقا وبالتررال  سرريكو  الررنمط الظررارري لمتغيرررا   ,(Xعلرر  الصرربغ  

مررا لررم تكرر  الطفررر  جديررد   ,أيضرراً  و  لررذكور المصررابي  لررديام آبرراء مصرراب. وبالتررال  فررإ  ااً واضررح Yالصرربغ  

ولررريس  ,الطبيعررر  لوالررردرم Xسررريرثو  الصررربغ   ,لأ  بنرررا  الرررذكور المصرررابي  اً نظرررر و يتنثر جميرررع أبنرررائام. وسررر
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ررو ) عروت جينرا    Yول  يتنثر نسلام أيضًا. مثال علر  حالرة مرتبطرة برر  ,فل  يتنثروا ,المصاب Yالصبغ  

الترر  يمكرر  معالجتاررا مرر  خررال طرررل الإنجرراب  ,الخصرروبة عنررد الررذكورفرر  ا يررؤدي إلرر  مشرراكل مرر النطرراف (

 .[2] (IVFالمساعد  مثل الإخصاب ف  المختبر )

 

 : أمثلة عن الأمراض المندلية4الجدول 

 التواتر المقدر طفرا طبيعة ال الجي  /المنطقة المرض نمط الوراثة

 جسدي سائد
 
 
 

 جسدي سائد
 
 
 
 سائد جسدي

 1نقص الغلو  
De Vivo 
disease 

 

SLC2A1 
أو  ,تقلل الطفرا  الوظيفة

 تلغياا
 1/90000نادر , حوال  

 العظم الناقص تكو  
Osteogenesis 
Imperfecta 

COL1A1 أو  
COL1A2 
(90%( 

عاد  ما تكو  الطفرا  
الت  تؤدي إل   غلطةالم

بروتي  )كولاجي ( له بنية 
 متغير .

6-7  /100000 
 

 الودانة
Achondroplasia 

 
FGFR3  النقطية تفعيل الطفرا 

إل   1/15000م  
1/40000 

 جسدي متنح  
 
 
 

 جسدي متنح  
 
 
 

 جسدي متنح  
 

 بيلة الفينيل كيتو  
Phenylketonuria 

PAH 

العديد م  الطفرا  
بما ف  ذلك  ,المختلفة

الطفرا  المغلوطة 
 والتضفير

إل   1/10000م  
15000/1 
 

 داء الليف  الكيس ال
Cyctic fibrosis 

 
 

CFTR 
نوع  2000أكثر م  

 مختلف معروف

ف   1/3500إل   1/2500
القوقاتيي , أقل شيوعًا ف  
 المجموعا  العرقية الأخرى 

 فقر الدم المنجل 
Sickle-cell 
Anaemia 

HBB 
طفرا  الأنواع مختلفة م  

 , وحذف الجينا .مغلطةال

 1/80000إل   1/70000
ف  الولايا  المتحد , أكثر 
 شيوعًا ف  البلدا  الأخرى.
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مرتبط  متنح  
 Xبالصبغ  
 
مرتبط  متنح  

 Xبالصبغ  

 Aالناعور 
Haemophilia A 

F8 ئيةوالارا مغلطةالطفرا  ال 
 1/5000إل   1/4000م  

 .م  الذكور
 

 لدوشي الحثل العضل  
Duchenne muscular 

Dystrophy 
DMD عاد  الحذف أو التكرار 

 1/5000إل   1/3500
)حثل دوشي  وبيكر العضل  

 معًا(
 

   سائد مرتبط
 Xبالصبغ  
 
 

سائد مرتبط 
 X بالصبغ 
 
 

سائد مرتبط 
 X بالصبغ 
 

 الاش  Xمتاتمة الصبغ  
Fragile X syndrome 

FMR1 
تكرر ثاث  النوكليوتيدا  

CGG 

)ذكور( ,  1/4000
 )إنا (1/8000

 
 

 متاتمة ري 
Rett syndrome 

MECP2 
, تنظيم مغلطةطفرا  

 جين  غير طبيع 

 أنث  8500/    1
 
 

ناقص فوسفا  الدم  لرخدا
 Xالمرتبط بالصبغ  

X-linked 
hypophosphatemic 

Rickets 

PHEX 
حذف, إدخال, خطن, 
 رراء, طفرا  الربط.

1     /20000 
 

مرتبط 
 Yبالصبغ  

الفشل غير الانسدادي 
 للحيوانا  المنوية

Nonobstructive 
spermatogenic 

Failure 

USP9Y 
الأكثر عمليا  الحذف 
 شيوعًا
 

 1/3000إل   1/2000م  

 
عرضت الأمراض جنبًا إلى جنب مع أنماط وراثتها, والجين المصاب, وأنواع الطفدرات الأكثدر شديوعًا, ومعددلات 

يمكدن أن  ,(نمداطالناقص )التي يوجد منهدا عددة ألاحظ أن بعض الأمراض مثل تكون العظم   الإصابة المقدرة.
 .[1]مرضية في عدد من الجينات المختلفة طفراتيكون سببها 
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 : الاضطرابا  المتقدرية.5

 والوظيفة:البنية  -المتقدرا   1.5

ا  خلوية تحتوي عل  جينوم مستقل ع  الجينوم النرووي, ويعتقرد أنارا نشرن  مر  عاقرة تكافليرة المتقدرا  ر  عضي  

وررر  مسررؤولة عرر  توليررد  ,يرةبري  خليررة بكتيريررة بدائيررة وطليعرة لخليررة حقيقيررة النرروا . المتقردرا  ررر  "مخررت  طاقررة" الخل

ا  رياكل أساسرية فر  الرتحكم فر  عمليرة مرو  الخايرا رذ  العضي   . بالإضافة إل  ذلك تعدATPشكل  عل الطاقة 

 ئي غشررا( مررع 2البنيررة )الشرركل المبرررمج. أي أ  المتقرردرا  تجسررد حيررا  الخليررة وموتاررا. تشرربه المتقرردر  الكبسررولة فرر  

السررطح . ينثنرر  الغشرراء الررداخل  علرر  نفسرره مكونًررا أعررراف تتيررد مرر  مسرراحة حي ررت برري  الغشررائي خررارج  وداخلرر , و 

 .ATPوتحتوي عل  سلسلة م  المعقدا  البروتينية وساسل النقل المشاركة ف  إنتاج  ,الكلية

 

 بنية المتقدرا : .8الشكل 

 ATPو  ,طوي الغشراء الرداخل  إلر  سلسرلة مر  الأعرراف التر  توجرد عليارا نراقا  الإلكتررو  نللمتقدرا  غشاءا  ا ي

synthase  المسؤولة ع  توليد ,ATP . عل  نسخ متعدد  م    المتقدر  ي تحتو وmtDNA  [1]الدائري. 
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 حروال   د  يع . )المتقردري( ررو مرمرت مقارنرة مرع  mtDNA٪ مر  93جينوم المتقردرا  فريردًا مر  عرد  نروا  

خررررال  مرررر  الإنترونررررا  والايسررررتونا  .  mtDNAكمررررا أ   . ٪ منرررره فقررررط مرمرررت3الجينررروم النررررووي الررررذي 

نظرررًا لأ  أنظمررة إصررا   ,أعلرر  بمئررة مررر  مرر  معرردل الجينرروم النررووي  طفرررلمعرردل ت  mtDNAيخضررع 

ولأ  البيئرة الداخليرة . DNAأقل قو  )أكثر عرضة للخطن( م  أنظمة إصرا   mtDNAالحمض النووي 

تحترروي علرر  جتيئررا  تفاعليررة أكثررر يمكناررا إترراف الحمررض النررووي )مرر  منتجررا  سلسررلة النقررل  ,ةللعضرري  

نقل الأنثرر  المتقرردرا  إلرر  جميررع سررت -يررتم توريثرره مرر  الأم فقررط  mtDNAالتنفسرر (. الأرررم مرر  ذلررك أ  

 .[1](9ه )الشكل بينما لا ينقل الذكر عادً  أيًا م  المتقدرا  الخاصة ب ,أطفالاا

 

  إل  جميع أطفالاا ( الطفر Aف  حالة حدو  طفر  ف  المتقدرا   , ستنقل الأم المصابة ) وراثة المتقدرا : .9الشكل 

 .[1]ل  تنتقل إل  أطفاله ,(Bفإ  الطفرا  المتقدرية الأبوية ) ,م  ناحية أخرى و لأ  المتقدرا  موروثة م  الأم. 
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 : ( جين ال الوالدي ) . الختم6

جري , تصربح غيرر نشرطة عر  طريرق آليرا   100العديد م  مناطق الجينوم البشري, الت  تضم ما يقرب مر  

ا بعررض الجينررا , يكررو  الأليررل الأبرروي فقررط نشررطً إلرر   . بالنسرربةمنشررنعتمررد علرر  الوالررد الالتخلررق المترروال  الترر  ت

ا طرروال حيررا  الفرررد. بالنسرربة للجينررا  الأخرررى, فررإ  نسررخة الأم ررر  النشررطة ينيًرربينمررا يررتم إسرركا  نسررخة الأم ج

 إسكاتاا جينيًا. والنسخة الأبوية الت  يتم

تؤدي البصما  الأبوية بشركل عرام إلر  أنمراو التعبيرر الجينر  المرتبطرة بتيراد    ما رو الغرض م  البصمة؟و 

بعررض النظريررا  المتعلقررة  و . النمررو, وتررؤدي بصررما  الأم إلرر  أنمرراو التعبيررر الجينرر  المرتبطررة بررنقص النمررو

سرتراتيجيا  إا  الأخررى علر  الصرراع المتعلرق بالنظرير بنصل البصمة تتعلق بالتطور المشترك التكيف . تسرتند

 [1](12كما ف  الشكل ) النجا  الإنجاب .
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 شررررريط)فرررر  ال 15تخضررررع مجموعررررة مرررر  الجينررررا  بررررالقرب مرررر  مركررررت الصرررربغ  :15. البصررررمة علرررر  الصرررربغ 11الشددددكل 

15q11.2 ) الوالررد )يشررار إلياررا بالتظليررل الأترل والرروردي(: عرردد مرر  الجينررا  بمررا فرر  ذلررك  جررنسبطريقررة محرردد  مرر   خررتملل

SNRPN   ,  والعديررد مرر  جينررا snoRNA  ,  ويررتم إسرركاته علرر   .الأبرروي 15يررتم التعبيررر عنرره حصررريًا مرر  الصرربغ

وينشرط علر  نسرخة الأم. وبالترال  فرإ  فقردا   ,عل  النسخة الأبويرة UBE3Aم  الأم. بينما يتم إسكا  الجي   15الصبغ  

علر  صربغ  الأم إلر  متاتمرة  UBE3Aيرؤدي فقردا   , وظيفة رذ  الجينا  له عواقب مختلفرة اعتمرادًا علر  الأصرل الأبروي 

شرط علر  دو  عواقرب لأ  الجري  غيرر نمر   يكرو   , علر  صربغ  الأب UBE3Aفر  حري  أ  فقردا  ( 5)الجدول أنجلما  

 .[1] 15رقم  الأمف  صبغ   SNRPNتتضم  الآلية متيلة الحمض النووي لمنطقة و أي حال عل  نسخة الأب. 
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 : متلازمة أنجلمان ومتلازمة برادر ويلي والديختم ال: ملخص لاثنين من اضطرابات ال5الجدول 

 
 متلازمة أنجلمان

Angelman syndrome 
 متلازمة برادر ويلي

Prader-willi syndrome 

 السما  الرئيسية

إعاقة ذرنية متوسطة إل  شديد  
-25)معدل الذكاء عمومًا ف  المجال 

54.) 
 , رنح , تشبه الدمية تشنجيةحركا  

 , نقص تصب  المشيمية والقتحية
 ,توضع منخفض للعيني  

 ختاجا  .ا

إعاقة ذرنية خفيفة إل  متوسطة )معدل الذكاء 
 (.70-60عمومًا ف  النطال 

 , النامة تؤدي إل  السمنة المفرطة الشاية
سلوكية , شق جفن  مائل للأعل  , عينا  مشاكل 

 ل ., حسر بصر , حو   لوتيتا 

 15000لكل  1تقريبا  20000لكل  1تقريبا  معدل الحدو 

 الخلل الوراث  الأساس  )لاح 
أنه ف  بعض الحالا  , لم يتم 

 تحديد السبب الأساس (

م  صبغ  الأم  15q11.2حذف 
 ٪(.70 )حوال  

UPD   (.4الأب )حوال٪ 
 ٪(.8عيب ف  الطبع )حوال  

 ٪(.6)حوال   UBE3Aف   طفر 

م  الصبغ  الأبوي )حوال   15q11.2حذف 
70.)٪ 

UPD   (.20م  الام )حوال٪ 
 ٪(.5عيب ف  الطبع )حوال  

 

 الجينا  الرئيسية
UBE3A  الت  تشفرubiquitin 

ligase 

الت  ترمت  SNORD116مجموعة جينا  
snoRNAs   قد تؤثر الجينا  الأخرى ف(
 أيضًا عل  النمط الظارري(. ختومةالمنطقة الم

[1] 
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 الأمراض العينية الوراثيةالفصل الثان  : 

 : مقدمة .1

غالبًرررا مرررا يعمرررل طبيرررب الأطفرررال وطبيرررب العيرررو  كفريرررق واحرررد لتحديرررد التشرررخيص لحسررراب جميرررع التشرررورا  

لرؤيرررة لإجراء تقيررريم برررطبيرررب العيرررو  أ  يقررروم مررر  المارررم و الطفرررل.  عنررردالتررر  قرررد تظارررر  والتطوريرررةالجسررردية 

 .عندما يكو  رناك قلق بشن  نمو الطفل المرافقةوتشورا  العي  المحتملة 

أي شرذوذ تشرريح  قرد يشرير و معلومرا  مامرة لأطبراء الأطفرال.  والقصرة العائليرة العينيرةفحص حديث  الرولاد   يقدمو 

نمررارؤيررة الطفررل  فرر وراثرر , والررذي قررد لا يررؤثر فقررط  يرررا  طبيررب الأطفررال إلرر  مرررض علرر  الصررحة العامررة للطفررل.  وا 

لعيررب فإنرره فرر  حررال وجررود قصررة  س مرر  ذلرركعلرر  العكررو  .يشررير السرراد للغالاكتوتيميررايمكرر  أ   ,علرر  سرربيل المثررالف

سرررلس الصررابة بتوجررد قصررة عائليررة للإقررد فمررثاً  , أ  يخضررع الطفررل لتقيرريم شررامل وفرروري يجررب  ,وراثرر  فرر  العرري 

قررد يكررو  لرردى الأم رؤيررة طبيعيررة فيررؤثر بشرركل متنرروع علرر  شرربكية العرري  لرردى مختلررف الأشررخاص.   الررذي الصررباغ

انفصرررال  المرررض الرررذي يسرربب العمررر  إذا لررم يرررتم الحصررول علررر  العرراج قبرررلكاً مرر  أشررركال شرررطفلاررا  بينمررا يرررر 

إذا تمرر  إحالررة الطفررل المصرراب  ,يمكرر  لطبيررب الأطفررال المسرراعد  فرر  منررع الفقرردا  التررام للرؤيررةوبالتررال   , الشرربكية

 .[3]بكية سلس الصباغ  عل  الفور لفحص الشالب
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  : الموجودا  العينية ف  سيال بعض المتاتما  الوراثية .2

 ( :6رقم )سيتم ذكررا ف  الجدول ثية الت  تترافق بتظاررا  عينية يوجد العديد م  المتاتما  ورا

 [4] المتاتما  الوراثية :  بعض يمثل الموجودا  العينية ف  سيال:  6 الجدول
 الموجودا  العينية الوصف العام نمط الوراثة اسم المتاتمة

فقررررد البررررروتي  الشررررحم   .1
بيترررررررررررررا مررررررررررررر  الررررررررررررردم : 

Abetalipoprotein
-emia 

جسرررررررررررررررررررررررردي 
 .متنح  
 

فرررررر   A,Eسرررررروء امتصرررررراص الشررررررحوم والفيتامينررررررا   
الأمعررراء,  رنرررح مترقررر  , اعرررتال أعصررراب محيطررر , 
قصرررررور قلرررررب احتقررررران  , ضرررررخامة كبديرررررة طحاليرررررة,  
إسررراال درنررر  , تراجرررع تطرررور روحررر  حركررر  , كثرررر  

 خايا الدم المشوكة .

ترررررررررنكس الشررررررررربكية الصرررررررررباغ , 
 ,العش  الليل  

الموجرررودا  بتنظيرررر قعرررر العررري  
يمك  أ  تكو  مشراباة لالتاراب 

و التاررررراب أالشررررربكية الصرررررباغ  
 الشبكية النقط  الأبيض 

متاتمررررررررررة إيكرررررررررراردي :  .2
Aicardi's 

Syndrome 

سرررررررررررررررررررررررررررررررائد  
مرتبطررررررررررررررررررررررررة 
بالصرررررررررررررررربغ  

X. 

  : التشخيص يتطلب ثاثة معايير أساسية
 . تشنج طفل  أو نشاو اختاج  

غيرررراب الجسررررم الثفنرررر  ) عرررراد  يترافررررق مررررع تشررررورا  
  (دماغية أخرى 

 ابة المشيمية والشبكية ف  العي  إص

: الآفررررا  تكررررو   اللطخررررةآفررررا  
بيضررراء صرررفراء منفصرررلة دائريرررة 
محررررررردد  بشررررررركل جيرررررررد , ثنائيرررررررة 

 الجانب.

الحثرررررل العظمررررر  الررررروراث   .3
 Albrightلبرايررر  : لأ

Hereditary 
Osteodystrophy 

جسرردي سررائد 
أو جسرررررررررررردي 
أو  مترررررررررررررررررررررنح  

مررررررررررررررررررررررررررررررتبط 
   Xبالصبغ  

قصر قامة , بدانة, تخلف عقل , قصر أصرابع مرع  
قصررررر أسررررناع , وجرررره مرررردور , نقررررص كلررررس الرررردم , 

 قصور جارا  درل كاذب .

سرررررراد , تغرررررريم بالقرنيررررررة, تررررررنكس 
بقعرررررررر  , رأرأ  , وذمررررررررة حليمررررررررة 
عصرررررب بصرررررري , تباعرررررد بررررري  

 العيني , صغر المقلة .

 :  متاتمة أبير  .4
 Apert 

 Syndrome 

جسرررررررررررررررررررردي  
 .سائد 

بررررراكر , تبرررررارت جبارررررة مرررررع انخفررررراض  انغرررررال دروت
اع الحنررك,  ر الأنرف, تبرارت فرك سرفل  , تقبرب شرر سرج

تراكررررب أسررررنا  ,  (%30خررررو) انشررررقال شررررراع حنررررك ر 
, صرردرية, أصررابع , بالإضررافة إلرر  عيرروب قلبيررة كثررر 

 رضمية , بولية تناسلية 

جحرررو  , تباعرررد بررري  العينررري  , 
شرررررررق جفنررررررر  مائرررررررل للأسرررررررفل , 
 شذوذا  ف  عضا  العي  .

رنررح توسررع الشررعريا  :  .5
Ataxia- 

Telangiectasia 
Syndrome 

جسرررررررررررررررررررررررردي 
   .متنح  

برردء سررريع لرررنح مخيخرر  مترررل بعمررر السررنة إلرر  
ة , خلرررررل التررررروتر السرررررنتي  , كنرررررع رقصررررر  , رت ررررر

العضرررررل  , عررررروت بالمناعرررررة الخلويرررررة مرررررع نقرررررص 
 تصنع بالتيموس , غياب أو نقص ف  مستويا 

 IgG , IgA , IgE     طبيعيرة بالردم , مسرتويا
التاراب جيروب   م ,فر  الرد  IgM أو مرتفعرة مر 

 متكرر,  تياد  خطر الإصابة بابيضاض الدم .

توسرررررررع الأوعيرررررررة الشرررررررعرية فررررررر  
الملتحمرررة : يتطرررور لررردى جميرررع 
المرض  , تبردأ الإصرابة العينيرة 

سررررررررررررررررررررنوا  .  7 -3بعمررررررررررررررررررررر 
 ل , الرأرأ  بالإضافة إل  : الحو  
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متاتمررررررررررررة ألاجيررررررررررررل :    .6
Alagille 

syndrome 

جسرررررررررررررررررررررررردي 
   .سائد

معرايير مر  المعرايير  3يجرب علر  الأقرل وجرود    -
  : السريرية التالية

% ( نررردر  طررررل صرررفراوية  91  صرررفراوية ) دركرررو  -
 .  داخل الكبد

% ( :  تبرررررارت جبارررررة , ذقررررر   95وجررررره مميرررررت )  -
  .مثلث  الشكل , أنف طويل مع نااية مستدقة

 . قوس القرنية الخلفية -
 .)  نصفية ) فقر  بشكل الفراشةفقرا   -
 % (   85الباً تضيق شريا  رئوي ) إصابة قلبية غ-

 . قوس القرنية الخلفية -

 متاتمة .7
بيكويرررررر  فيررررررد مررررررا  :  

Beckwith- 
Wiedemann 

Syndrome 

جسرردي سررائد 
 أو فرادي .

ضرررخامة لسرررا  , عملقرررة , قيلرررة سررررية , ضرررخامة  -
الردم عنرد شقية , عسر تصنع اللرب الكلروي , احمررار 

 حديث  الولاد  , نقص سكر الدم .

جحررررررو  مررررررع نقررررررص تنسرررررررج  -
نسررررب  تحرررر  الحجرررراج , وحمررررة 
شررررررررعرية خمريررررررررة اللررررررررو  علرررررررر  

 الجباة والأجفا .

 متاتمة .2
كورنيليرررررررا دي لانرررررررج :  

Cornelia de 
Lange syndrome 

  

ترنخر تطررور روحرر  حركرر  , شررعرانية , صررغر رأس   .فرادية
 , جلد مرمري , صغر وتشو  بشكل اليدي  .

اقترررا  حرراجبي  , حواجررب كثيفررة 
 ( 98   ) % 

% ( ,  99طويلرررررررة  )  أررررررررداب
 حسر بصر , إطرال , رأرأ  .

 CHARGEتررررابط  .9
Association  : 

يشررمل كررل ممررا يلرر  :   CHARGE  اختصررار .فرادي
إصررررابة قلبيررررة , رتررررق منعررررري  , ثامررررة فرررر  العرررري  , 

دو  إصرابة عصربية مركتيرة , م  أو  ,تنخر نمو مع
إصررابة بوليررة تناسررلية , تشررورا  بررالأذ  مررع أو برردو  

 . صمم
 معايير . 6م  أصل  4يتطلب التشخيص وجود 

صررغر مقلررة ,  وجررود ثامررة فرر  
القتحيررة أو الشرربكية أو المشرريمية 

 أو العصب البصري .

ب : شررررفة الأرنرررر متواليرررة .12
Clef tLip 

Sequence 

جسددددددددي سدددددددائد , 
 (% 80معزول )
% ( 15عددددددائلي ) 

 , مع متلازمات
   (1 _ 5 )  % . 

شفة الأرنب غالبراً مرا تترافرق مرع انشرقال شرراع الحنرك 
, تشررورا  أخرررى قررد تصرريب الأسررنا  , مشرراكل فرر  

بسررربب التاررراب أذ   ,النطرررق , نقرررص سرررمع توصررريل 
 وسط  متكرر .

 

العينرررري  قررررد يشررررارد تباعررررد برررري  
 خفيف .

 :   متاتمة كرروتو   .11
Crouzon 

syndrome 

جسرررررررررررررررررررررررردي 
   .سائد

تعظررررم دروت برررراكر,  الررررذكاء غالبرررراً طبيعرررر  , نقررررص 
الوجرررره ,  منتصررررفسررررمع توصرررريل  , نقررررص تصررررنع 

تبررارت نسرررب  بالفرررك السرررفل  , أنرررف منقررراري , إصرررابة 
 سنية , إصابة العمود الفقري الرقب .

جحرررو  , تباعرررد بررري  العينررري  , 
التاررررراب قرنيرررررة تعرضررررر  نتيجرررررة 
الجحرررررررررو  , إصرررررررررابة عصرررررررررب 

 % ( . 80بصري )  
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متاتمررررررررررررررررة واغررررررررررررررررر :  .12
WAGR 

Syndrome 

طفددددددددددرة فددددددددددي 
   11الصبغي 

يشررررمل : ورم ويلمررررس , انعرررردام   WAGRاختصررررار 
 قتحية , تشورا  بولية تناسلية , تخلف عقل  .

انعرررردام القتحيررررة , سرررراد خلقرررر  , 
التنسررررج البقعرررر  , ترل , نقررررص 

 إطرال , رأرأ 
متاتمرررة إرلرررر دانلررروس  .13

 :Ehlers- Danlos 
Syndrome 

جسرردي سررائد 
أو جسرررررررررررردي 

 .متنح  

مرررر  أدواء النسرررريج الضررررام تشررررترك  متغرررراير مجموعررررة 
المفاصرررل وتيررراد  مرونرررة الجلرررد , ترررنخر شرررفاء  رخررراو ب

 أنماو مناا . 10الجرو  , رناك 

ة فررول المرر ل , صررلبة ترقرراء طي رر
حسررررررررررررررر بصررررررررررررررر , قرنيرررررررررررررررة  ,

مخروطيرررررررررررررررة,  ترل , انتبررررررررررررررراذ 
 . عدسة , انفصال الشبكية

الرررنمط الرابرررع : يتميرررت بوجررره مرررع 
  .عيو  كبير 

الرررررررررررررنمط السرررررررررررررادس : يتميرررررررررررررت 
باشاشررررررية العرررررري  , قررررررد يحررررررد  
تمرررررتل فررررر  القرنيرررررة والصرررررلبة أو 
انفصررررررال فرررررر  الشرررررربكية نتيجررررررة 

 رض بسيط .
فقررررررررررررر دم فررررررررررررانكون  :   .14

Fanconi 
Pancytopenia 

Syndrome 

جسرررررررررررررررررررررررردي 
   .متنح  

قلرررررة الكريرررررا  الشرررررامل فررررر  الررررردم, تيررررراد  الأربرررررة  
لابيضرراض الرردم , قصررر قامررة , تيرراد  التصرربغا  

% ( ,  50% ( غياب كعبرر  )  60ف  الجسم ) 
% ( , تخلرف عقلر    30تشورا  بولية تناسرلية ) 

% ( ,  14% (  , تشرررررررورا  رضرررررررمية )  25) 
% (  , 11% ( , صرررررمم )  13عيررررروب قلبيرررررة ) 

 % ( . 8تشورا  بالجاات العصب  المركتي ) 

% مررررررررررررر   40تشرررررررررررررارد فررررررررررررر  
 : المرض  وتشمل
ل , الررررررررأرأ  , الإطررررررررال , الحرررررررو  
 صغر المقلة .

( 2) داء غانغليوتيررررردي  .15
 :   lنمط 

داء ترررررررررررررررراي سرررررررررررررررراكس 
Tay-Sachs 

disease 

جسرررررررررررررررررررررررردي 
   .متنح  

نقررررررص مقويررررررة عضررررررلية, لا مبررررررالا  , اختاجررررررا  , 
للصررررو  , ترررردرور عصررررب  حساسررررية غيررررر طبييعررررة 

 . تدريج 
, ممرا يرؤدي  أ رناك عوت ف  إنتيم ريكسروت أمينيردات

إل  تراكم جتيئرا  الغانغليوتيرد داحرل الخايرا وحردو  
 .التسمم

) الغانغليوتيرررررررررررررررد ررررررررررررررررو جرررررررررررررررتيء يتكرررررررررررررررو  مررررررررررررررر  
جايكوسرررفينغوليبيد مرررع واحرررد أو أكثرررر مررر  أحمررراض 

 الساليك ( .

بقعررررررة الكرررررررت  الحمررررررراء عامررررررة 
أشررار , ترردرور   6مميررت  بعمررر 

(  18_  12الرؤيرررررررررة بعمرررررررررر ) 
 شار .

(  2) داء غانغليوتيررررردي  .16
: داء سرررررررررراند  IIنمررررررررررط 
 Sandhoffرررروف 

disease 

جسرررررررررررررررررررررررردي 
   .متنح  

(  12_ 2معظم الأطفال المصرابي  يموترو  بعمرر ) 
 .سنة .المرض مشابه لداء تاي ساكس
 .ب رناك عوت ف  إنتيم ريكسوت أمينيدات 

تنررررراقص ل , م قرنيرررررة , حرررررو  تغررررري  
حررررررررد  الرؤيررررررررة , بقعررررررررة الكرررررررررت  

 الحمراء .
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متاتمرررررررررة غولرررررررررديناار :  .17
Goldenhar 
Syndrome 

جسرررردي سررررائد 
أو جسررررررررررررررردي 

 .متنح  

تشرررورا  تصررريب جانرررب واحرررد مررر  الوجررره , وعنررردما 
 . تكو  ثنائية الجانب تكو  غير متناظر 

التشرررورا  فررر  الوجررره تشرررمل : صرررغر نصرررف الوجررره 
الفررك السررفل  , مررع نقررص تصررنع الفررك العلرروي وأحيانرراً 

شرررررررلل عصرررررررب وجاررررررر  , صرررررررغر صررررررريوا  الأذ  , 
تشررررورا  فقريرررررة غالبررررراً بالمنطقرررررة الرقبيرررررة , تشرررررورا  

   .قلبية , تشورا  بولية تناسلية

كيسررررررة ظااريررررررة فررررررول المقلررررررة , 
ثامررررررة علرررررر  الجفرررررر  العلرررررروي , 

ل , حسرررررررررررر الابؤريرررررررررررة , حرررررررررررو  
 .بصر

متاتمرررة رولررر  أورام :  .12
Holt-Oram 
Syndrome 

جسرررررررررررررررررررررررردي 
 سائد.

ذينتري  الثانويرة الأالفتحرة بري   تشورا  قلبيرة , أشريعاا
ASD   الفتحررررة برررري  البطينرررري ,VSD   طيررررف مرررر ,

تشرررررورا  الطررررررف العلررررروي مثرررررل : غيررررراب الإبارررررام , 
تشررررورا  التنررررد والكعبررررر  , تشررررورا  فقريررررة , الجنررررف 

 .الصدري , الصدر القمع 

 تباعد بي  العيني  .

بيلررررررة الاوموسيسررررررتي  :  .19
Homocystinuria 

جسرررررررررررررررررررررررردي 
   .متنح  

% ( , شررعر أشررقر نرراعم متنرراثر  50تخلررف عقلرر  ) 
جرراف , نقررص تصررب  , نحررول , أصررابع عنكبوتيررة , 
جنررف حررداب  , تشررو  بعظررم القررص , تيرراد  مرونررة أو 

 تصلب مفاصل , طول القامة طبيع  أو تائد
سررربب بيلرررة الاوموسيسرررتي  ررررو عيرررب فررر  اسرررتقاب  

 الميثوني .

 خلع عدسة خلف  ثنرائ  الجانرب
ترقررررررراء ,  صرررررررلبة% ( ,  90) 

كيسرررا  وتغيررررا  صرررباغية فررر  
 الشبكية المحيطية .

متاتمرررررررررررررة رررررررررررررررورلر :  .22
Hurler Syndrome 
) أدواء عديرررررررردا  السرررررررركاريد 

 ( Iالمخاطية نمط 

جسرررررررررررررررررررررررردي 
   .متنح  

فشررل نمررو , تخلررف عقلرر  , استسررقاء دمرراغ  , فتررق 
سرري , فترق إربرر  , مامرح وجره خشررنة , جرذر أنررف 

, لسرا  عرريض , شرعرانية ,  منخفض , أنف مفلطح
صررمم , تشررورا  ريكيليررة متعرردد  , صررابة مفاصررل 

 , قصور قلب , ضخامة كبدية طحالية .

م قرنيرررررررة , ترررررررنكس شررررررربكية تغررررررري  
صباغ  , وذمرة حليمرة عصرب 
بصررررررررررري , جحررررررررررو  , اقترررررررررررا  
حرررررررراجبي  , حواجررررررررب كثيفررررررررة , 
ترل , جحرررررررو  , تباعرررررررد بررررررري  

 العيني  .
متاتمررررررررررررررررة رنتررررررررررررررررر :  .21

Hunter 
Syndrome   

) أدواء عديررررررررررررررررررررررررررررررردا  
السررررررررررركاريد المخاطيرررررررررررة 

 (  IIنمط 

مررررتبط  مترررنح  
   .Xبالصبغ 

لموجودا  السريرية ف  رنتر مشراباة لتلرك الموجرود  ا
فررر  ررررورلر,  ماعررردا : غيررراب تغررريم القرنيرررة والتطرررور 

 البط ء للمرض .

اعرررررررتال شررررررربكية صرررررررباغ  قرررررررد 
يرؤدي إلرر  فقرردا  الرؤيررة , وذمررة 
,  حليمرة عصررب بصررري , ترل 

إطررررررررررررال , ضرررررررررررمور عصرررررررررررب 
 بصري يمك  أ  يشارد .

متاتمة جاركو ليفري  :  .22
Jarcho-Levin 

Syndrome 

جسرررررررررررررررررررررررردي 
 .متنح  

قصررررر قامررررة , قصررررر جررررذع , قصررررر رقبررررة , طررررول 
أطررررراف طبيعرررر  , تبررررارت قررررذال , جباررررة عريضررررة , 
جررررررذر أنررررررف عررررررريض , قفررررررص صرررررردري صررررررغير , 

 تشورا  ف  الأضاع والفقرا  , تبارت بط 

 للأعل  . شق جفن  مائل
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متاتمرررررررررررررة مارفرررررررررررررا  :  .23
Marfan 

Syndrome 

جسرررردي سررررائد 
% مررر   25, 

الطفررررررررررررررررررررررررا  
 جديد  .

تشررررورا  ريكليررررة , جنررررف حررررداب  , صرررردر قمعرررر  , 
قرردم مسررطحة , أصررابع عنكبوتيررة , طررول قامررة علرر  
حسرررراب القطعررررة العلويررررة , أم دم بررررالأبار الصرررراعد , 
انسدال صمام تاج  , مرونة مفاصرل , ريرح صردرية 

 عفوية

عدسرررررررة أمرررررررام  لل جتئررررررر خلرررررررع 
% ( عرررراد  ثنررررائ   70علرررروي ) 

الجانررررررررب , قرنيررررررررة مسرررررررررطحة , 
 نقص تصنع بالعضلة الادبية .

متاتمرررررررررررررة ليوبرررررررررررررارد :  .24
Leopard 

Syndrome 

جسرررررررررررررررررررررررردي 
 .سائد

تصررررربغا  متعررررردد  , فشرررررل نمرررررو خفيرررررف , اعرررررتال  
عضرررررلة قلبيرررررة ضرررررخام  انسررررردادي , تضررررريق رئررررروي 
خفيررررف , نقررررص سررررمع حسرررر  عصررررب  خفيررررف إلرررر  

 متوسط , تبارت أذني  , خص  راجر  .
 

 تباعد بي  العيني  خفيف.

داء فو  ريكلنغاراوت  :  .25
Von- 

Recklinghausen 
Disease 

م الليفرر  العصررب  مرر  ا) الررور 
 ( النوع الأول

Neurofibromatosis 
Type 1 

جسرررررررررررررررررررررررردي 
   .سائد

يرررتم التشرررخيص بوجرررود اثنررري  أو أكثرررر مررر  المعررررايير 
 : التالية
 بقع قاو  بحليب أو أكثر , تقيس علر  الأقرل    -6

 0,5 cm    1,5 برالقطر قبرل البلرول  أو cm 
  .بالقطر بعد البلول

أو أكثررر مرر  الأورام الليفيررة العصرربية , أو ورم  -2 
 . عصب  ضفيري واحدليف  

 . نمشا  إبطية أو مغبنية -
 أو أكثر م  الأورام العابية ف  القتحية  -2

 ( ) عقيدا  ليش
 . ورم دبق  بالعصب البصري  -
آفرررا  عظميرررة مميرررت  مثرررل عسرررر تصرررنع العظرررم  -

 . الوتدي , أو ترقق قشر العظام الطويلة
وجررود قريررب درجررة أولرر  مصرراب بررالورم الليفررر   -

  .الأولالعصب  م  النوع 

عقيرررررردا  لرررررريش فرررررر  القتحيررررررة , 
نرررررررادراً مرررررررا تشرررررررارد قبرررررررل عمرررررررر 

% (  93السرررررررنتي  , تشرررررررارد ) 
 سنوا  ,  5بعمر 
 سنة. 20% ( بعمر  100) 

م الليفرررر  العصررررب  االررررور  .26
مرررررررر  النرررررررروع الثررررررررران  : 

Neurofibromatosis 
Type 2 

جسرررررررررررررررررررررررردي 
 سائد.

 : معايير التشخيص تتضم 
شرررررروانوما ) ورم شررررررفان  ( عصررررررب درليررررررتي قرررررروقع  

  % ( , أو 85ثنائ  الجانب ) 
وجرررررود قريررررررب درجرررررة أولرررررر  مصررررراب بررررررالورم الليفرررررر  

 : العصب  م  النوع الثان  مع
العصررب الثررام  ,  وجررود آفررا  آحاديررة الجانررب علرر 

:)  ورم ليفرر  عصررب  , سررحاؤوم  نت أو اثنرري  ممررا يرر
خلفيرررة ( فررر  انوما , سررراد محفظرررة و , ورم دبقررر  , شررر

 . عمر مبكر 

 كثافا  عدسية 
% ( , سررراد تحررر   80_  69)

المحفظرررة الخلفيرررة , أورام عابيررررة 
 نجمية ف  الشبكية .
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متاتمرررررررررررررررة نونرررررررررررررررا  :  .27
Noonan 

Syndrome 

جسرررررررررررررررررررررررردي 
   .سائد

رقبررررة مجنحررررة , صرررردر قمعرررر  أو حمررررام  , تضرررريق 
صررمام رئررروي , خصررر  ررراجر  , فشرررل نمرررو , تخلرررف 

, سررررروء إطبرررررال  عقلررررر  , توضرررررع مرررررنخفض للأذنررررري 
 أسنا  أمام  , تراجع فك سفل  .

ة فررررررول المرررررر ل , إطرررررررال , طي رررررر
تباعررد برري  العينرري ,  شررق جفنرر  
,  مائرررل للأسرررفل , حسرررر بصرررر

 ل , رأرأ  قرنية مخروطية , حو  
 متاتمة تار :  .22

TAR Syndrome 
نقص صرفيحا  دمويرة , غيراب كعبرر  ثنرائ  الجانرب  جسدي سائد 

 ,نقص تصنع بالتند .
 

ل , إطرال , وحمرة مسرطحة حو  
 عل  الجباة .

متاتمررررررررررررررة سرررررررررررررريكل :   .29
Seckle 

Syndrome 

جسرررررررررررررررررررررررردي 
 .متنح  

قصرررر قامرررة , تخلرررف عقلررر  , انغرررال دروت بررراكر , 
صرررغر الررررأس , صرررغر الفرررك السرررفل  , تبرررارت أنرررف,  

 توضع منخفض للأذني  .

شرررررررق جفنررررررر  مائرررررررل للأسرررررررفل , 
 ل , إطرال .عيو  كبير  , حو  

متاتمررة سررتيرج ويبررر :  .32
Sturge-Weber 

Syndrome 

أورام عابية خلقية تصيب الجلد والعيني  والجاات  .فرادي
 . العصب  المركتي 

 العامة المميت  ل ستيرج ويبر: وحمة النبيذ 
% ( م  المرض  تكو  مرئية منذ الولاد  ,  96) 

 .الإصابة عاد  آحادية وممك  أ  تكو  ثنائية
 . سحائ  خلق ورم وعائ  
 % ( 60% ( , تخلف عقل  )   85اختاجا  )

وحمررررة النبيررررذ , أورام عابيررررة فرررر  
الشررررربكية والملتحمرررررة والصرررررلبة , 

% ( غالبررررراً  70_  30ترل )  
آحرررررادي الجانرررررب وبرررررنفس جارررررة 
وحمررررة النبيررررذ , ضررررفائر وعائيررررة 
بررررررارت  متعرجررررررة فرررررر  الملتحمررررررة 

 % ( . 70والصلبة ) 
  متاتمة تريتشرر كرولينت  .31

Treacher 
  Collins Syndrome 

جسرررررررررررررررررررررررردي 
   .سائد

, نقرررص تصررررنع تطرررور شررراذ فرررر  الأقرررواس البلعوميررررة 
والناتئ الروجن  للعظرم الصردغ   شديد بالعظم الوجن 

, غالبررراً رنررراك نقرررص تصرررنع بالفرررك العلررروي , صرررغر 
بالفرررررك السرررررفل ,  نقرررررص سرررررمع توصررررريل  نررررراتج عررررر  

شررفة أرنرررب , تشررورا  برررالأذ  الوسررط  والخارجيرررة , 
قرررررررة , إصرررررررابة سرررررررنية , ملشرررررررراع حنرررررررك , ع انشرررررررقال

 التشورا  ثنائية الجانب ومتناظر  .

شررتر جفرر  سررفل  , ثامررة علرر  
الثلررررررر  الوحشرررررررر  مرررررررر  الجفرررررررر  

 % ( 75السفل  ) 

تررررررررررررررررررررررررابط فررررررررررررررررررررررراتر :  .32
VATER 

Association 

يشررررير إلرررر  : تشررررورا  فقريررررة ,  VATERاختصررررار  .فرادي
رتررق شرررج , ناسررور مريئرر  رغررام  , تشررو  بررالكعبر  , 

 تشورا  بولية .

 صغر مقلة .

متاتمرررررررة واردينبيررررررررل :  .33
Waardenburg 

Syndrome 

جسرررررررررررررررررررررررردي 
   .سائد

ناصية بيضاء , صمم حس  عصب   ثنائ  
الجانب ) لا يشارد بالنمط الرابع ( , جذر أنف 

التشورا  الشكلية ف  عريض , اقترا  حاجبي ,  
 (( II B الوجه لا تشارد ف  النمط

 . شوك مشقول , قيلة سحائية قطنية عجتية
,  II A, نمرط  Iأنمراو مر  المررض :) نمرط  5يوجرد 
 ( . IVنمط    III, نمط  II Bنمط 

تغررررررراير لرررررررو  القتحيرررررررة , ترل , 
 إطرال .

[4] 



 40           ن ع.ازعي  – دراسة وبائية -لتظاهرات العينية في سياق المتلازمات الوراثية لدى الأطفالا
 

 

الجينررررر   الرررررنمط و ,مامرررررة سرررررريرياً بررررري  الرررررنمط الظرررررارري ال رتباطرررررا الا .3

 :ةالعينيللأمراض 

 الأجفا : 1.3

 الاهداب: زدوجةم متلازمة الوذمة اللمفية 1.1.3

الأررررررداب و  .[5]ولارررررا تبررررراي  كبيرررررر فررررر  التعبيرررررر ,FOXC2 جررررري  ررررررذ  المتاتمرررررة عررررر  طفررررررا  فررررر تنرررررتج 

)نمررررو رمرررروش إضررررافية تتررررراو  مرررر  بضررررعة رمرررروش إضررررافية إلرررر  مجموعررررة إضررررافية كاملررررة علرررر   المتدوجررررة

تلياررررا الوذمررررة اللمفيررررة الترررر  تبرررردأ , ررررر  السررررمة السررررريرية الأكثررررر شرررريوعًا ,كررررل مرررر  الجفرررر  العلرررروي والسررررفل (

لديررررره أررررررداب يجرررررب اختبرررررار أي طفرررررل  وبالترررررال البلرررررول ولررررريس عنرررررد الرررررولاد  )مررررررض ميلرررررروي(.  بسررررر عرررررادً  

 رذ  الحالةنف  وراثيًا ل متدوجة

 

 : القرنية 2.3

 الفسيفسائي: 8تثلث الصبغي و آفة القرنية  22.1.

القرنيررةا عرراد  مررا تكررو   داخررل تظاررر آفررا  القرنيررة علرر  شرركل آفررة بيضرراء شرربكية مسررطحة تمتررد عرراد  مرر  الحرروف إلرر 

رررر  الأكثرررر شررريوعًا فررر  تثلررر  ررررذ  الآفرررة و   .[6](11)الشررركل  غيرررر مرتفعرررة الآفرررةو الأوعيرررة الدمويرررة الدقيقرررة موجرررود  

 الحسبا . ف  الوراث  عيًا, وبالتال  يجب أخذ الاختبارقد يبدو الطفل المصاب طبي و الفسيفسائ . 8الصبغ 
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 اسرتبعاد عند ماحظتاا يجب  .رذ  الآفة القرنية أحادية الجانب. رناك نمط شبك  مسطح مع أوعية دقيقة .11الشكل 

 .الفسيفسائ  8 تثل  الصبغ 

 

 : قتحيةال 3.3

 :ACTA2قزحية و التشوهات  3.3.1

والرردا كررا  (. إذا 12)الشرركل القتحيررة  نرردفمرر  ظاررار  القتحيررة الصررباغية علرر  حافررة الحدقررة تسررم  أيضًررا  الكيسررا 

يجرب النظرر و  وعائيرة.  أو يرةقلبمرراض لأ ةعائلير قصةأو كا  لديام  نفساا, الحالة يعانو  م   أشقاؤ المريض أو 

ة مرتبطرة بطفررا  يرحدقالغشرية الأ بقراء توسرع حدقرة خلقر  مرع شورد ذلك إل  بالإضافة  ,ACTA2 [7]ف  تحليل 

ACTA2. 
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أمرا عر  , (A) ةغيرر منتظمركحدقرة القتحية, والت  قد تبردو مر  مسرافة بعيرد   الندفذا الطفل م  ر يعان  :12 الشكل

 ACTA2اختبرار لطفررا   يجررى يجرب أ  و (. B) عبرر الحدقرةكيسا  ظارار  القتحيرة الصرباغية فيمك  مشارد  قرب 

 .[8]القلبية الوعائية أو للمشاكل لاذ  التشورا  ةعائليعند وجود قصة 

 

 : عدسةال 4.3

الخلقرر  أو تشررورا   ( والسررادالررولاد مررا حررول فرر  الرررحم أو فرر  الفتررر  ) دمال ف داخررل الررالنررت عاقررة برري  تبرري  أ  ال

 ,مرر  الررنمط الرابررع مرر  الكررولاجي  a1يشررفر رررذا الجرري  السلسررلة و . COL4A1العدسررة مرتبطررة بطفرررا  فرر  جرري  

تقريبًرررا, بمرررا فررر  ذلرررك الأغشرررية الوعائيرررة والكبيبرررا  الكلويرررة والبنررر   ديرررةغشرررية القاعالأوررررو مكرررو  مارررم فررر  جميرررع 

 .[9]العينية

 

 الجسم التجاج  : 3.5

 :كلريالزجاجي ومتلازمة ست الجسم تشوهات 1.5.3

تتكرو  متاتمرة و . COL11A1و  COL2A1نراتج عر  طفررا  فر    متاتمة سرتيكلر رر  اعرتال كرولاجين

يظارر الرنمط و .  انفصرال الشربكية و ,حسرر البصررو , اعرتال المفاصرلو نشرقال شرراع الحنرك, لر م  ايكست
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أنررره يجررب فحررص جميرررع  علمرراءيرررى بعررض الو . COL2A1عررري  فقررط فرر  طفررررا  ال الررذي يصرريب الظررارري 

 .[10](13التجاج  )الشكل  ا  ف  الجسمشذوذع   اً بحثنشقال شراع الحنك مرض  ا

 

 

. عرادً  الاول (ا ررذا ررو الشرذوذ التجراج  مر  النروعCOL2A1رذا المريض لديه متاتمرة سرتيكلر مثبترة وراثيراً ). 13الشكل 

 لأبيض(. بيضاء( بعض الضوء, لكناا رنا فارغة بصريًا )السام االنجمة ال) ةالتجاج  الغشائي بنيةما تعكس المنطقة خلف 

 :شبكيةال 6.3

    ( :  ( Leber congenital amaurosis ةالخلقي ة ليبرن  م  ك   3.1.6

 .مررع تيرراد  قاعررد  المعرفررة ,(LCA) خلقرر ليبررر اليررتداد عرردد الطفرررا  الجينيررة المعروفررة بتسرربباا فرر  حرردو  تشررو  

مجموعررة متنوعررة مرر  وظررائف الشرربكية, مثررل النقررل الضرروئ   مسررؤولة عرر التشررفر البروتينررا   LCAلكرر  جينررا  

(,AIPL1 GUCY2D), و والتشررركل العصررر(  ي/المخروط,CRB1 CRX),  تنظررريم دور  فيترررامي  وA (,LRAT 

,RDH12 RPE65)  غرررررالواصرررررطناع(  وانيIMPDH1),  ةالخارجيررررر الأقسرررررامبلعمرررررة و (MERTK),   وعمليرررررا

 )CEP290  ,LCA5  ,RPGRIP1  , [11])الجينرا  الادبيرة:  الضروئيةمسرتقبا  الالنقرل الاردب  داخرل 

TULP1 . 
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ننرره يمكر  تقسرريم المرضرر  و ب ,[12]وتمائرره Haneinاقترر  ارتبرراو الرنمط الظررارري والررنمط الجينر  مرر  قبرل و 

 .ي  بالعش  الليل للمصاب ثانيةبرراب الضوء وال للمصابي  ول الأ اإل  مجموعتي  رئيسيتي 

 

 وء :رهاب الض 2.6.3

 كرل مر  العصر    إصرابة  وشرورد ,دائمراً  لبصرروجرود مرد االمجموعة الت  تشكو م  رراب الضروء لوح  عند 

 أصرربغة بشرركل الشررويكا  العظميررةالمبكررر للشرربكية مررع  والمركررتي المحيطرر   التررنكسوالمخرراريط, ممررا أدى إلرر  

عنردما و  وعيرة وشرحوب القررص البصرري.وترقرق الأاللطخة نطقة مبما ف  ذلك  ,ضمور الشبكيةو  ف  المحيط

أو  )  Counting Fingers ) CFحررد  البصرر إلر  عرد الأصرابع كسريرا  نقصر  7  عر تاد مرد البصرر

لطفررررا   اً وواسررم مترقيرراً (. فرر  رررذ  الحررالا  لررم يكرر  المرررض   Light perception) LP إدراك الضرروء

GUCY2D وتراوحر   ,غالبراً كان  حد  البصر قابلة للتسرجيل كسيرا   7 أقل م  مد البصرعندما كا  . أما

ررذ  النترائج جنبًرا إلر  جنرب مرع وجرود القرنيرة المخروطيرة طفررا  اقترحر  و . 20/400إلر   عد الأصابعم  

 .RPGRIP1أو  AIPL1ف  جينا  

 

 ى الليلي:العش 3.6.3

 مرع مررد بصرررأحرردرما  ,فرعيررا  نمطررا  سرريريا ( nyctalopiaالليلر  )  بالعشررفرر  المجموعرة المصررابة يوجرد 

. قعرر العري فر  تنظيرر دائمًرا مشرارد    المبكرر  إصابة اللطخرةف  الحالة الأول  تكو  و  .مد بصروالثان  بدو  
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فر  العقرد  20/100إل   20/200وتتراو  حد  البصر م   ,ةالبصري ساحةف  ال ةمركتي عتمةوبالتال  لوح  

فرر  بينمررا يظاررر و  .CRXأو  CRB1تشررير رررذ  النتررائج السررريرية إلرر  حرردو  طفرررا  فرر  و الأول مرر  العمررر. 

 ةالبصرررري السررراحةظارررر تُ . قعرررر العررري الثررران  اعرررتال الشررربكية الصرررباغ  المحيطررر  المبكرررر فررر  تنظيرررر  مطالرررن

المرضرر  الأخرررى خاصررة خررال  حررد  البصررر أفضررل بكثيررر مرر  مجموعررا تكررو  و ركررتًا. تمانخفاضًررا ترردريجيًا م

يشرير ررذا و أو أفضرل خرال العقرد الأول. ,  20/100إلر  200 /20النارار حير  تصرل إلر  قريم تترراو  مر  

 .TULP1أو  RPE65بقو  إل  حدو  طفرا  ف  جينا   LCAم   الأخفالشكل 

 

 :العصب البصري  7.3

البصررري  العصررب)اعررتال  المتقرردرا  DNAالموروثررة عرر  طفرررا  فرر   البصررري  العصرربتحررد  معظررم اعررتالا  

 اً سرائد اً جسرمي اً بصرري اً عصربي التر  تسربب اعرتالاً  OPA1أو الطفرا  ف  الجي  النووي  ,(LHONليبر ) ل الوراث 

(ADOA نروع( )Kjer )( 14انظرر الشركل) . يشررفر وOPA1 ولكنرره موجرود فر   المتقدريرةبروتينرا  ال DNA . النرروا

 OPA1الطفررا  فر   ترور مر  الأم, فر  حري   LHONالتر  تسربب  المتقردري الطفرا  فر  الحمرض النرووي تور  

مرا لرم  ,ير للغاية ف  كلترا الحرالتي  بحير  يصرعب التمييرت بينامراابشكل سائد م  الأم أو الأب. التعبير السريري متغ

مرر  تجنررب بعررض التعرضررا  البيئيررة  LHONقررد يسررتفيد مرضرر  و . ة نسررب دقيقررشررجر  يررتم توضرريح نمررط الوراثررة ب

 LHONنظررًا لأ  كرا المرضري  )و )التدخي  واسرتااك الكحرول( التر  قرد تسربب تردرور المررض. عراو  علر  ذلرك 
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ورررو مكمررل لا يحترراج إلرر  وصررفة طبيررة  ,فقررد ثبرر  أ  الإيرردبينو   المتقرردرا رمررا اخررتال وظيفرر  فرر   ,(ADOAو 

 . [15-13]تنثير وقائ  ف  كا المرضي له و  ,المتقدرا يقلل م  "الإجااد" عل  

 

 السرررررائد. الجسررررردي  ا ررررررذا ررررررو ضرررررمور العصرررررب البصرررررري OPA1. ررررررذا الطفرررررل لديررررره طفرررررر  إيجابيرررررة 14الشدددددكل 

 .  الشكلإسفينالصدغ  لاح  الضمور 

 

 :الترل  2.3

 , MYOC , PITX2 , FOXC1 , PAX6, CYP1B1جينرررررررا  ) 6مررررررر  المعرررررررروف أ  الطفررررررررا  فررررررر  

LTBP2 الطفرررررا  فرررر  و . [16]المبكررررر البرررردء يالررررترل ذ( تسرررببCYP1B1 , LTBP2   ررررر  الوحيررررد  الترررر

يمكرر  عررراج  ,بطريقرررة سررائد . عررراو  علرر  ذلرررك الررترل تسرربب المرررض المتنحررر , فرر  حررري  أ  البرراق  يسررربب 

للميوسرررلي  فررر  المسرررتقبل  MYOCالمبكرررر النررراجم عررر  الطفررررا  فررر  ترميرررت  الرررترل الأفرررراد الرررذي  يعرررانو  مررر  

أو قررد يكونرروا مررؤرلي  للتجررارب السررريرية لاختبررار الأدويررة  ,بعوامررل تقلررل مرر  آثررار إجارراد الشرربكة الإندوباتميررة

 .[17]الموضعية الجديد 
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 الأرداب:  اعتالا 9.3

رر  عضريا  حسرية  الخلويرةوأررداب متحركرة. الأررداب داخرل  خلويرة: أرداب داخرل يوجد نوعان من الأهداب

يرتم الحفرا  علر  ررذ  الأررداب و معقد  تشارك ف  التحكم ف  مجموعة متنوعة م  مسارا  الإشارا  الخلويرة. 

يرة والتر  تنقلارا وبالترال  و بشكل كبير خال التطور. تتلق  الأرداب مجموعرة متنوعرة مر  الإشرارا  خرارج الخل

التمررايت أو صرريانة الأنسررجة. نظرررًا لوجررود الأرررداب فرر   , الاسررتقطاب ,  نمررو العصرربال , التكرراثرتررؤثر علرر  

الأعضراء العديد مر  الأنسرجة و  ف ثر ت مكونا  الأرداب تؤ ترمجميع الخايا, فإ  الطفرا  ف  الجينا  الت  

الاعرررتالا  الادبيرررة رررر  مجموعرررة غيرررر و .  فيارررا مامرررة القسررريم المركرررتي -الاررردب معقررردوظرررائف  تكرررو  التررر  

 -الارردب معقرردلاضررطرابا  الترر  تسرربباا طفرررا  فرر  الجينررا  الترر  تتوضررع منتجاتاررا فرر  مرر  ا متجانسررة وراثيرراً 

 ما يلي:الأهداب مهمة على اعتلال المثلة ن الأوم  .[19] ,[18]ي المركت  القسيم

  (   ( Retinal-renal syndrome:  الشبكيةمتلازمة الكلوية ال 1.9.3

  (:Loken-Seniorمتاتمة  مثل)

الكليرة,  ضرمورالشربكية فر  كرل شركل مر  أشركال  الحثرولا  وجردتلا و الشربكية. المقترر  بحثرولا   سُحاف الكليةور  

 RPGRمرع  NPHP5. يتفاعرل nephrocystin-5 (NPHP5)ولك  تتداد الفرصة ف  حالرة وجرود طفررا  فر  

كرا  ويتوضرع .(X بالصربغ يمكر  أ  تسربب التاراب الشربكية الصرباغ  المعرتول المررتبط الجري  )الطفرا  فر  ررذا 

 (.15التوال  )الشكل الكلوية ومستقبا  الشبكية الضوئية عل   الجيني  ف  أرداب الخايا الظاارية
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وبرروال سررااف   رررذا الطفررل مصرراب بحثررل شرربك  ذو برردء مبكررر )العمررر أقررل مرر  سررنة( وجررد أنرره يعرران  مرر .15الشددكل 

 فريق م  أطباء الكل  .لوي بتقييم م  قبل ك سُحافكلوية/  أنبوبيةمرتبط بإصابة 

 

 (  ( joubert syndrome متلازمة جوبيرت: 2.9.3

 ميرتتت و . ةالشربكي فر  ثامرةالردود  المخيخيرة مرع  صنع فر ر ف  النمو ورنح ناتج ع  نقص تتتكو  م  تنخ

تسررربب الطفررررا  المتنحيرررة فررر  عمليرررا  حرررذف  ,حرررديث  الرررولاد  عنررردبرررنمط ترررنفس غيرررر منرررتظم ررررذ  المتاتمرررة 

NPHP3 ,NPHP6/CEP290  ,NPHP8/RPGRIP1L  ,AHI1  ,MKS3  ,ARL13B  ,

INPP5E  ,TMEM216 ,NPHP1  [19]متاتمة جوبير. 

 

 (  ( Meckel syndrome  متلازمة ميكل: 3.9.3

وتشررو  أعضرراء متعرردد .  صررنعخلررل ت بسرربالررولاد  فتررر  مررا حررول  فرر  وفررا اليررؤدي إلرر   متنحرر ي دمرررض وراثرر  جسرر

أو خلررل التنسررج  ,الكلرر  متعرردد  الكيسررا و ,الرئررة  صررنعنقررص تو ,  غر الرررأسصررو ,  يتميررت بالقيلررة السررحائية القذاليررةو 

 , , MKS1. ترررم وصرررف الطفررررا  فررر  انقررراب أحشررراء,تعررردد الأصرررابع و ة , الصرررفراويالطررررل توسرررع و  ,الكلررروي 
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MKS3  ,NPHP3   (\ NPHP6 ,( CEP290 (, ( NPHP8 \ RPGRIP1L  ,TMEM216   

CC2D2A. 

 ( Bardet-Biedl syndrome ) :متلازمة بارديت بيدل 4.9.3

تررنخر و  ,الكيسرر  وي الكلرر الررداءو , لأجاررت  يتميررت بتررنكس الشرربكية  متاتمررة بارديرر  بيرردل ررر  اضررطراب متعرردد ا

 BBS1جينًررا ) 16يمكرر  أ  تسرربب الطفرررا  فرر  و وتعرردد الأصررابع.  ,العقررمو  بدانررة, ال, و داء السرركري الررو , النمررو

( الررنمط 7سرربتي  ( BBS12 , ,MKS1   (NPHP6 / CEP290 )SDCCAG8 ,  , SEPT7إلرر  

 .[3]الظارري لمتاتمة باردي  بيدل

    جينرررا  ردبيرررة مثرررل   تعررررف أيضررراً بننارررا الشررربكية حثرررولبعرررض جينررراRP1 :  RPGR ,  

RPGRIP1,. أناا تؤثر عل  أجات  الأعضاء الأخرى. ال ف  الوق  الح يبدو ك  لال 

 :التالية على الآليات الهدبيةعتلال الاالأعضاء في  إصابةتعتمد شدة ومدى 

 ترررؤدي عمليرررا  الحرررذف المتماثلرررة اللرررواقح لرررر  فمرررثاً ظارريرررة محررردد .  اً تسررربب طفررررا  جينيرررة معينرررة أنماطررر

NPHP1  بينما تسربب طفرترا  ,الكلية سُحافبعادً  إل  الإصابة Truncating لررNPHP6/CEP290 

 ميكل ورو أكثر حد . نمطم   اً ظارري اً نمط

  تتسرربب طفرتررا   فمررثاً الررنمط الظررارري.  فرر نرروع الطفررر  يررؤثر وTruncating  لرررNPHP3 , NPHP6 , 

NPHP8 أو NPHP11 / MKS380 )  )  ,وجرود طفرر  واحرد  قرد يرؤدي أما ف  حدو  متاتمة ميكل

 م  متاتمة جوبير . أخفإل  شكل 
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  حرذف  لررديامالمرضرر  الرذي   فمررثاً عنردة علر  الررنمط الظرارري. عدل ررترؤثر الجينرا  المُ وNPHP1  متماثررل

إلررر   NPHP8أو  NPHP6متغرراير  التيجرررو  فرر   إضرررافية يررؤدي وجرررود طفررر   التيجررو  )كلرروي فقرررط(,

 العي  أو المخيخ )ضمور الشبكية أو متاتمة جوبير (. إضافية ف  إصابة

  الجينا قلة oligogenicity ))  .قرد تكرو  متاتمرة باردير  بيردل ناتجرة  فمرثاً تؤثر عل  النمط الظرارري

التر  لر  ترؤدي إلر  المررض بحرد ) اللرواقحأو أكثر م  الجينا  المتنحية مع طفرا  متغراير    2ع  تفاعل

 (.لواقح لأ  الطفرا  ليس  متماثلة ال ,ذاتاا

خلررل  الأررردابتسرربب العيرروب الوراثيررة لاررذ  و تشرربه الأرررداب المتحركررة مرر  الناحيررة الايكليررة الأرررداب الأوليررة. 

 ( .  ( Kartagener diseaseمثل مرض كارتاجينر الأرداب البدئ  حركية

 

 ( :RASopathiesمجموعة متاتما  ) 312.

   كوستيلو, ليوبارد , )نونا   متاتما  5م  مكونة إل  مجموعة  RASopathiesيشير مصطلح 

 (Costello)   ,المتاتمة القلبيرة الوجايرة الجلديرة (  ( Cardiofaciocutaneous , م الليفر متاتمرة الرور و 

 / RAS مسرار ( التر  تسربباا الطفررا  فر  الجينرا  التر  تشرفر البروتينرا  المشراركة فر  إشرارا العصرب  

MAPK الخايررا تنظرريمالميثوجي (. يلعررب رررذا المسررار دورًا فرر  المفعررل برر )سرراركوما الفئرررا  / بررروتي  كينررات  ,

راسررة مررا تالرر  د ,الأورامتشرركل ويمكرر  أ  يررؤدي تعطيررل رررذا المسررار إلرر  خطررر  .ورجرتارراتمايترررا ,  تكاثررررا

RASopathies   [20]بداياتااف.   
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 :الاختبارا  الجينية عل  نظر  عامة  .4

التررر  يمكررر  اسرررتخداماا فررر   ,قررردرا  وفوائرررد وحررردود الاختبرررارا  الجينيرررة الشرررائعة مررر  اً ضررربعسررروف نسرررتعرض 

 .  يةحالا  العينالتشخيص مختلف 

 

 (  ( Karyotype :النمط النووي  1.4

يرتم تقيريم و . شركلااالتنميط النووي رو الطريقة الوراثية الخلوية التقليدية المستخدمة لتقييم عدد الكروموسروما  و 

يرررتم وصرررف الحرررالا  الشررراذ  وفقًرررا للنظرررام الررردول  للتسرررميا   مررر  خرررال الفحرررص المجارررري. الصررربغيا طررراقم 

 قتصررر دقررة الررنمط النررووي ت  .[5]2013فرر  عررام  اً (, الررذي تررم تحديثرره مررؤخر ISCNالوراثيررة الخلويررة البشرررية )

 )أتواج الأسس ( Mb   5ئية, حي  يكو  أصغر شذوذ يمك  اكتشافه حوال  المر  غيرا عل  الت تحديداً 

 تم ماحظة أي شذوذ أقل م  رذا المستوى مما ينتج عنه نمط نووي طبيع .تل  

أو أكثررر مرر  خطرروو  2عرراو  علرر  ذلررك قررد لا يُظاررر الررنمط النررووي الفسيفسرراء وررر  حالررة يحمررل فياررا الفرررد و 

فرررإ  احتماليرررة اكتشررراف  ,الخايرررا المتميرررت  وراثيًرررا. نظررررًا لأ  نسررربة خايرررا الفسيفسررراء قرررد تختلرررف بررري  الأنسرررجة

وبالتال  يجب تيراد  عردد الخايرا الأنسجة المنخوذ . عدد را وربما الفسيفساء تتداد مع عدد الخايا الت  تم عد  

أو  ,25كحرد أدنر  فر  الرنمط النرووي التقليردي إلر   5الفسيفسراء مر  بالاشرتبا   فر  حرالا الت  يجررى تقييمارا 

 . [21] خلية عل  الأقل 50
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لخلررررل فرررر   ةائليررررالقصررررة العتحديررررد  حررررالا  طبيررررب العيررررو  الررررنمط النررررووي فرررر مرررر  المرررررجح أ  يصررررادف  و 

أو  ,بنرراءً علرر  الررنمط الظررارري  لررديام  الكروموسرروم أو الأفررراد الررذي  يشررتبه فرر  وجررود شررذوذ كروموسرروم معرري 

باختصررررار يقتصررررر الاسررررتخدام حررررالا  التشررررورا  الخلقيررررة المتعرررردد  الترررر  لررررم تظاررررر متاتمررررة معينررررة بعررررد. 

المتواتنرة وغيرر  والتبردلا والتثلر  الصربغ   الصربغ  آحراد متاتمرا  لكروموسوما  علر االتشخيص  لتحليل 

 الحذف الدقيق والتضاعف الصغير.و المتواتنة 

 

 المصفوفا  الدقيقة:التقنيا  القائمة عل   2.4

Microarray-Based Technologies ) ) 

ختافرا  عرردد النسررخ االمصرفوفا  الدقيقررة رر  اختبررارا  تسرتند إلرر  علرم الوراثررة الخلويرة وتركررت علر  اكتشرراف 

 يكليوتيرردنيو  أسرراس 1000فر  ألرريا  معينررة عبرر الجينرروم. يُعررر ف متغيررر رقرم النسررخ بننرره مقطررع جينروم  مرر 

 [22] عل  الأقل تختلف ف  العدد عند مقارنتاا بالجينوما  المرجعية

التاجررري  الجينررر  المقرررار  ورمرررا مصرررفوفا  مناقشرررة النررروعي  الرئيسررريي  مررر  المصرررفوفا  الدقيقرررة لاحقررراً ترررم و 

(CGH) comparative genomic hybridization   والمصررفوفا  متعرردد  الأشرركال للنيوكليوتيرردا  المفرررد

(SNP).    nucleotide polymorphism single عرردد  تبرراي شررف مصررفوفا  التاجرري  الجينرر  المقررار  كت

 . ( تتوافق مع مواقرع صربغية محردد DNAم  الاصطناعية )أجتاء صغير   قليلة النسخ باستخدام نوكليوتيدا 

تشير الاختافا  ف  شد  التاجي  بي  عينة الحمرض النرووي للمرريض وعينرة الحمرض النرووي المرجعيرة إلر  و 
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مصرفوفا  التاجري  الجينروم  المقرار  قرادر  فقرط علر  اكتشراف التغيررا  فر  عردد و وجود متغيرر رقرم النسرخ . 

الحررذف الصررغير و الكروموسرروما  غيررر المتواتنررة  تبررديلعمليررا  و تثلرر  الصرربغ  و حاديررا  آ وخاصررةالنسررخ 

والجرررردير بالررررذكر أ    النوكليوتيررررد. ةوالتضرررراعفا  الدقيقررررة فرررر  المواقررررع الصرررربغية الترررر  تغطياررررا مجسررررا  قليلرررر

متواتنررة والتر  قررد تكررو  واضرحة فرر  الررنمط الكروموسرروم تبردلا  الغيررر قرادر  علرر  اكتشرراف  CGHمصرفوفا  

 .[23]النووي 

الواسرما  متعرردد  الأشركال المعروفررة فر  الجينرروم  المفررد الأشركال للنيوكليوتيرردا    تعررددممصرفوفا  التسرتخدم 

 CGHعلر  غررار مصرفوفا  و فر  الجينروم.  وغير المتعلقرة برهعدد النسخ التغيرا  المتعلقة بالبشري لاكتشاف 

الاختبررار تحديررد الكميررة النسرربية للحمررض النررووي الموجررود  بالنسرربة لمسررابريمكرر  لشررد  التاجرري  لعينررة المررريض 

الأشرركال للنيوكليوتيرردا  المفرررد  مررع تقنيررا    عررددمتمصررفوفا  المررا يررتم دمررج  برراً الفرديررة. غال SNPsلكررل مرر  

لمقارنة مع التنميط النرووي يمكر  أ  تكرو  دقرة المصرفوفا  باو ا يعتت العائد التشخيص . م , CGHمصفوفة 

 كيلو قاعد . 100الدقيقة أقل م  

طررب الأطفررال للحررالا  الترر   سرريالفرر   SNPالتاجرري  الجينرر  المقررار  ومصررفوفا   مصررفوفا  يررتم اسررتخدامو 

مررا تكررو  المصررفوفة الدقيقررة  اً غالبررو تنطرروي علرر  تررنخر فرر  النمررو أو إعاقررة ذرنيررة أو تشررورا  خلقيررة متعرردد . 

   .[24] عندما لا يشير النمط الظارري للمريض إل  متاتمة وراثية محدد  ,اختبارًا جينيًا م  الخط الأول

 

 



 54           ن ع.ازعي  – دراسة وبائية -لتظاهرات العينية في سياق المتلازمات الوراثية لدى الأطفالا
 

 

 ( Sequencing ) :التسلسلدراسة  3.4

شرف التسلسرل يكو عينرة ومقارنتارا بتسلسرل مرجعر . عبار  ع  تقنية تسمح بتقييم تسلسل جينرا  م دناالر لسلسلةدراسة 

نوكليوتيد واحرد أو مردى قصرير مر  النيوكليوتيردا  المتتاليرة. وبشركل أكثرر تحديردًا يرتم اكتشراف  تصيبالطفرا  الت  

 وكذلك عمليا  الإدراج والحذف الصغير . ,الإطار والتضفير ع  طريق التسلسل انتيا و  طفرا  الخطن 

لحمررض النررووي عاليررة حساسررية تسلسررل افررنولًا: تسلسررل الحمررض النررووي علرر  عوامررل متعرردد .  دراسررة يعتمررد مررردودو 

ناتجررة عرر  قررد تكررو  حالررة معينررة : اً ثانيررو السررريري.  لتظرراررلولكناررا تعتمررد فرر  الناايررة علرر  مرردى ماءمررة الاختبررار 

بعض الأمررراض. الآليررة الإمراضرية لررفرر   واحرد مرر  عرد  جينررا  وبعضرراا لرم يررتم التعررف عليرره بعررد علر  أنرره لره دور

مررا يترررك نسربة مرر  الحررالا  دو  سرربب جتيئرر  معررروف.  , الرردور فقررطلارا رررذا يعرررف الجينررا  الترر   فحررصيمكر  و 

يحررد  رررذا و  .راقررد تحررد التسلسررا  المتكرررر  داخررل الجينررا  المختبررر  مرر  المنرراطق الترر  تررم تقييماررا أو تفسررير : لثرراً ثاو 

كرررار المنطقررة. لا يمكرر  للبرروليميرات الارتبرراو بدقررة بتسلسررل القالررب بسرربب ت , والتسلسررل دراسررة بسرربب "الانررتلال" أثنرراء

ومررا إذا كانرر   ,المشررفر  متسلسررلة الإكسررونا أخيرررًا تختلررف المناجيررا  برري  المختبرررا  فيمررا يتعلررق إذا كانرر  جميررع 

مر  الجري  المسرتادف علر   العكسرية وغيرر العكسريةعاو  عل  ذلك قد ترؤثر الطفررا   متضمنة. الداخليةمتواليا  ال

 تين  م  قبل المختبرا  التجارية.ولا يتم تقييماا بشكل رو  ,التعبير الجين 

التسلسل أكثر فائد  عندما يرتبط التشخيص السرريري بطفررا  فر  جري  واحرد أو  دراسة كو  طب العيو  تف  و 

بررري  الجينرررا  والأنمررراو  الارتبررراومرررع توسرررع الأبحرررا  والتقنيرررا  الجينيرررة ترررتداد المعرفرررة حرررول و عرررد  جينرررا . 

مرررا يجعرررل دراسرررا  الجررري  الواحرررد أقرررل صرررلة بررربعض التشخيصرررا . , التسلسرررل دراسرررة الظارريرررة وتقرررل تكلفرررة
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كمررا رررو الحررال فرر   ,لمواجاررة ذلررك يمكرر  إجررراء تسلسررل الحمررض النررووي للعديررد مرر  الجينررا  فرر  وقرر  واحرردو 

 .الإكسومخاصة بحالة معينة أو ف  تسلسل اللوحة ال

معينرررة بينمرررا يغطررر  تسلسرررل ة يرررتسرررتادف اللوحرررا  الخاصرررة بالحالرررة الجينرررا  المعروفرررة المرتبطرررة بحالرررة عينو 

لتعقيررردا  تسلسررل الإكسرروم والكرررم الاائررل مررر   اً نظررر و ٪ مررر  منرراطق الترميررت فررر  الجينرروم.  95الإكسرروم حرروال 

المعلومررا  الترر  يمكرر  أ  توفررررا سررواء كانرر  مرتبطررة أو غيررر مرتبطررة بررنعراض الفرررد فمرر  الحكمررة إشررراك 

 .[3]رمتخصص ف  علم الوراثة لاذا الاختبا

 

 Deletion/Duplication studies  : الاتدواج/دراسا  الحذف 4.4

الاتدواج مجموعررة متنوعررة مرر  الأسرراليب لاكتشرراف الاخررتالا  داخررل جرري  معرري . /تسررتخدم دراسررا  الحررذف

مر  حير  أنارا قرادر  علر  اكتشراف عمليرا  الحرذف  ,بشكل عام تكمل رذ  الدراسا  تسلسل الحمض النرووي و 

ن  تسلسرل الحمرض بر فقرداناا السبب ف يعتى  و . م  خال التسلسل المباشر فقداناايتم أو الاتدواج الت  قد 

 النووي قادر فقط عل  اكتشاف الاختافا  مقارنة بتسلسل معروف وليس لديه آلية للكشف ع  رقم النسخ.

النررووي وتسررمح للتفاعررل بالمضرر    إلرر  الحمررض تاجررتسلسررل الحمررض النررووي بواسررطة البادئررا  الترر  دراسررة برردأ ت

نشراء التسلسرل.  البراد فرإ   ,الأليلري . ف  حالة وجود حذف لأحرد اً قدم لرذلك و قرادر علر  التاجري  للنسرخة السرليمة وا 

 البراد يكرو  تضراعف وجرود  فر  حرالو  . لا يرتم اكتشرافه أليرل واحردوغيراب  مخرجا  لا يتال الاختبار يحتوي عل 

لأ  عمليرا  الحرذف  اً بشركل طبيعر . نظرر  اً مرا يسرمح للتفاعرل بالمضر  قردم ,قادرًا عل  التاجري  لجميرع نسرخ الأليرل
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فقررررد لا يررررتم اكتشرررراف رررررذ   , فرررر  حالررررة مررررا الآليررررة الإمراضرررريةوالاتدواجيررررة للجينررررا  الجتئيررررة أو الكاملررررة قررررد تفسررررر 

 الاختافا  ع  طريق تسلسل الحمض النووي وقد لا يتحقق التشخيص الجتيئ  للفرد بشكل كامل.

خ تُعرتى إلر  اختافرا  رقرم النسر التر  مررض معري لحرالا  التختلف فائد  دراسا  الحرذف/الاتدواج اعتمرادًا علر  نسربة 

المعتمرد  رابسرالمرر  تضرخيم حاليراً الطررل اسرتخدامًا  أكثرر بريرة المسرتخدمة. إحردىعل  مسرتوى الجينرا  والطررل المخ

. يسرتخدم تضرخيم المسربار multiplex ligation-dependent probe amplification  (MLPAعلر  الرربط المتعردد )

عبرر تسلسرل الحمرض النرووي المسرتادف. عنردما يكرو  تسلسرل المسربار موجرودًا فر   مسابرد عل  الربط المتعدد المعتم

عينرررة الاختبرررار يحرررد  تاجررري  وتضرررخيم المسررربار نفسررره. ثرررم يرررتم قيررراس كميرررة المسررربار ويمكررر  تحديرررد المقررردار النسرررب  

علررر  التررروال .  مررر  المسرررابرمتفررراو  د للتسلسرررا  المسرررتادفة. فررر  حالرررة الحرررذف والاتدواجيرررة سررريتم الكشرررف عررر  عرررد

 .الإكسو  تقييم التغييرا  عل  رقم النسخ عل  مستوى  MLPAاعتمادًا عل  حجم الجي  يمك  لر 

النظررر فرر  دراسررا  الحررذف/الاتدواج عنررد وجررود اشررتبا  سررريري كبيررر بمرررض وراثرر  وكررا   يجررب علرر  الأطبرراء

مرا إذا كرا  "منطقيًرا"  وتعررفتسلسل الحمض النووي طبيعيًا. طرل التسلسل الحديثة "تقرأ" التسلسل مثرل كتراب 

كررا  خطررن طالمررا أ  ا إذا كانرر  الجملررة بنكملاررا مفقررود  أثنرراء "قررراء " الكترراب فقررد لا يرردرك المرررء أ  أي شرر ء 

   "تتدفق".الجملة السابقة والجملة التالية لا تتال 

لأ    X بالصررربغ لاتدواج ليسررر  ذا  صرررلة للرجرررال الرررذي  يعرررانو  مررر  حرررالا  مرتبطرررة /ادراسرررا  الحرررذف 

البادئا  المستخدمة ف  تسلسل الحمض النووي ستفشل ف  التاجي  إل  تسلسل محذوف ولا يوجرد كروموسروم 

X  [3]الاضطرابثا   لإخفاء. 
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 الخاصة: .5

عل  الرغم م  أ  الاضطرابا  الوراثيرة الفرديرة نرادر , فإنارا عنردما تؤخرذ كمجموعرة كاملرة تكرو  مسرؤولة عر  

والعرراج  ,  المرررض والعجررت عنررد الأطفررال, لضررما  حصررول المرضرر  علرر  التشررخيص الرردقيقنسرربة مامررة مرر

إجررراء استشررار  عينيررة   , والمناسررب يجررب أ  يتحرررى أطبرراء الأطفررال الأعررراض والعامررا  المرافقررة لكررل تشررو  

مكانيررة إجررراء الاختبررارا  الوراثيررة المناسرربة فرر  مراكررت وراثيررة  ,واستشررار  أخصررائ  الوراثررة لوضررع التشررخيص وا 

 . [3]متخصصة لذلك
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 الثاني : الإطار العملي الجزء

 

  خلفية البح  وأرميته :

أو كجرتء مر  متاتمرة  ,قد تظار أمرراض العري  الوراثيرة معتولرةو   ,الوراثيةتشمل الإصابا  العينية ثل  الأمراض 

جااتيرة, قرد ترؤثر بعررض الحرالا  علر  حررد  البصرر أو شركل العري , ورنرراك بعرض الحرالا  الترر  يرتم كشرفاا بشرركل 

وحتررر  الآ  لا تال عررردد كبيرررر مررر  الأطفرررال  عرضررر  عنرررد الفحرررص الروتينررر  للعررري  دو  أي شررركاية مررر  المرررريض

ية الأخرررى فرر  دمشررق وغيررررا مرر  المراكررت الصررح المصررابي  بتشررورا  متعرردد  يراجررع مستشررف  الأطفررال الجررامع 

 لديام دو  تسليط الضوء عل  الاضطرابا  العينية المرافقة للمتاتما  الوراثية م  للتدبير , 

 

 الادف م  الدراسة : 

 لوراثية, بادف معرفة نسبة الحدو تقص   الإصابا  العينية لدى الأطفال وعاقتاا بالأمراض ا -

 والعاج الدقيق للتقليل م  نسبة المراضة والوفيا  ,المبكروالمساعد  بالتشخيص 

 

الذي  قد تكو  لديام إصابة  ,تجنب مضاعفا  الرؤية لدى الأطفال, والمساعد  ف  تشخيص أفراد العائلة -

 . عينية أو استعداد للإصابة
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 عينة الدراسة :

سرررنة للإنرررا (  14سرررنة للرررذكور,  13 ) اليررروم و لأطفرررال الرررذي  ترررراو  أعمررراررم بررري  جميرررع ا مل  الدراسرررةشررر

المقبولي  بمستشف  الأطفال الجامع  بدمشق بقصة تشو  خلق  أو أكثر مر  تشرو  , خرال الفترر  التمنيرة  مر   

 م 2221/  5/  31إل    2222/ 6/  1

 ,سررنة للإنررا  ( 14سررنة للررذكور,  13أعمرراررم برري  اليرروم و)   جميررع الأطفررال الررذي  تراوحرر معددايير القبددول :

وذلرك برإجراء استشرار  عينيرة لكرل طفرل لديره تشرو  واحرد أو أكثرر مر  تشرو , بغرض النظرر عر  سربب قبولره فرر  

 المشف .

الإقامرة المؤقترة  قسرملإسعاف والمرض  المقبرولي  فر  استبعدنا المرض  المراجعي  لقسم ا الاستبعاد :معايير 

يرة إجرراء دراسرة مر  الإصرابا  العينيرة لإمكاناستبعد  أسواء الانكسار  كما ,ساعة ( 42-24لفتر  قصير   )

 . خاصة باا مستقباً 

 مواد وطرائق الدراسة :

 . راجعة: حشدية نمط الدراسة 

 أقسام مستشف  الأطفال الجامع  ف  دمشق ما عدا قسم  الإسعاف والإقامة المؤقتة  جميع مكان الدراسة :

 م 2221/  5/  31إل    2222/ 6/  1 خال الفتر  الممتد  م  : مدة الدراسة 
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 صرمم  اسرتبانة لجمرع البيانرا   فر  البحر  , المرضر  المحققري  لمعرايير الاشرتمالبعد قبول  طريقة العمل :

 : الت  شمل وفقاً لمتغيرا  البح  المدروسة 

جررود إصررابة عينيررة أخرررى ,  و الإصررابة العينيررة, و و درجررة القرابررة برري  الوالرردي , و المحافظررة, و ,  الجررنسو العمررر,  

 .الناائ وجود إصابة عينية ف  العائلة, التشخيص و  تناظر الإصابة العينية ,و 

كما تم الوصول إلر  التحليرل الإحصرائ  المطلروب علر  مررحلتي  الأولر  مرحلرة جمرع البيانرا  والثانيرة مرحلرة 

والتكررارا  للمتغيررا   ,المتغيررا  العدديرةلحسراب  Spss 26 المعالجة الإحصائية التر  اسرتخدم فيارا برنرامج 

وفرر  الناايررة تررم  .لحسرراب بعررض المتغيرررا   Chi-squared واسررتخدم اختبررار كرراي مربررع ,لاسررمية والفئويررةا

 . استخاص النتائج ومناقشتاا
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 النتائج :

دراسرة  وتمر  لردى الأطفرال,الت  تُركت عل  التظاررا  العينية فر  سريال المتاتمرا  الوراثيرة قمنا ف  دراستنا 

 ظا  السورية.فم  مُختلف المُحا طفاً  680

 

 توزع عينة المرضى حسب العمر : -1

 ح توتع عينة المرض  حسب العمر: يوض   1 الجدول
 النسبة المئوية العدد 

 العمر

 %34.3 233 أقل م  شار
 %39.3 267 أشار  6-1

 %14.6 99 شار  7-12
 %9.0 61 سنوا  6-1
 %2.9 20 سنوا  6أكبر م  

 

عمررم  ,( طفاً  %34.3 ) 233كا  رنالك  و كا  توتع أعمار المرض  ف  العينة قيد الدراسة عل  الشكل,و 

  99  وكا  لدينا .عمررم بي  الشار والستة أشار ,طفاً   %39.3 ) ) 267أقل م  شار, بينما كا  رنالك 

عمررم طفاً, (   %9.0)  61وكا  لدينا  . عشر شاراً   عمررم بي  سبعة أشار واثنت ,طفاً   14.6% ))

 , عمررم أكبر م  س  سنوا  ,طفاً (  %2.9 )  20أكبر م  سنة وحت  عمر السادسة, وأخيراً كا  رنالك 

 .1والشكل  ,1الجدول حسب 
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  عينة المرضى حسب العمر ح توزعيوضّ   :1الشكل 

 

 

 

 المرضى حسب الجنس :توزع عينة  -2

 ح توتع عينة المرض  حسب الجنس: يوض   2 الجدول
 النسبة المئوية العدد 

 %44.6 303 أُنث  الجنس
 %55.4 377 ذكر

 

ك , بينمرا كرا  رنرااً إناثر م  الأطفرال(  %44.6 ) 303ك كا  رنا و, ةمنا بدراسة جنس الأطفال قيد الدراسق 

 .2والشكل  2,الجدول حسب  , اً ( م  الأطفال ذكور  55.4% ) 377
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 عينة المرضى حسب الجنس ح توزعيوضّ   :2الشكل 

 

 

 توزع عينة المرضى حسب المحافظات السورية : -3

 ح توزع عينة المرضى حسب الم حافظات السورية: يوضّ  3 الجدول
 النسبة المئوية العدد 

 المحافظة

 %11.3 77 دمشق
 %4.6 31 حلب
 %3.2 22 الاذقية
 %25.7 175 ريف دمشق
 %2.8 19 إدلب
 %6.8 46 حما 
 %3.2 22 السويداء
 %0.7 5 القنيطر 
 %6.9 47 حمص
 %10.1 69 درعا

 %3.8 26 طرطوس
 %9.3 63 دير التور
 %6.2 42 الرقة
 %5.3 36 الحسكة

44.60% 

55.40% 

 الجنس

 ذكر أنُثى
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 مر  مُحافظرة مرضر مر  ال( %11.3  )77ك كرا  رنراو   مُختلف المُحافظرا  السرورية, العينة م  قد جمعلو 

 ( مر  مُحافظرة الاذقيرة, بينمرا كرا   %3.2) 22ك وكرا  رنرا  .( مر  مُحافظرة حلرب  %4.6)31  دمشق, 

مرر  العينررة مرر  (  %2.8 )19 وكررا  لرردينا  .  المُشرراركي  مرر  مُحافظررة ريررف دمشررق مرر (  25.7% ) 175

 ك م  مُحافظة حما , بينما كا  رنا م  المرض (  %6.8 ) 46لب, وكا  دمُحافظة إ

  ك م  مُحافظة القنيطر , وكا  رنا(   %0.7) 5م  مُحافظة السويداء, (  3.2% ) 22 

وكرا  . مر  مُحافظرة درعرا(  %10.1)69 ك وكرا  رنرا. مر  المرضر  مر  مُحافظرة حمرص(   6.9%)47 

,  مر  مُحافظرة ديرر الرتور(   %9.3) 63مر  مُحافظرة طرطروس, وكرا  (   %3.8) 26م  بي  المُشاركي  

عينرة الدراسرة مر  مُحافظرة  مر  (  %5.3) 36  وأخيرراً  ,العينرة مر  مُحافظرة الرقرةمر  (  %6.2 ) 42وكا  

 .3والشكل  ,3حسب الجدول  , الحسكة

 

 عينة المرضى حسب الم حافظة توزعيوضّح   :3الشكل 

 

11.30% 
4.60% 

3.20% 

25.70% 

2.80% 

6.80% 

3.20% 

0.70% 

6.90% 

10.10% 

3.80% 9.30% 

6.20% 
5.30% 

 المحافظة

 السويداء حماه إدلب ريف دمشق اللاذقية حلب دمشق

 الحسكة الرقة دير الزور طرطوس درعا حمص القنيطرة
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 حسب درجة القرابة بين الوالدين : توزع عينة المرضى -4

 بين الوالدين  ح توزع عينة المرضى حسب درجة القرابة: يوضّ  4 الجدول
 النسبة المئوية العدد 

 الوالدين بين القرابة درجة
 %36.6 249 لا يوجد
 %20.3 138 درجة ثالثة
 %43.1 293 درجة رابعة

 

لا يوجد قرابة  , رضالم م  %36.6 ) ) 249ك كا  رنا ورجة القرابة بي  والدي الطفل, أيضاً د سنادر 

وكا   .قرابة م  الدرجة الثالثة ى والديامم  المرض  لد(  %20.3 ) 138ك , بينما كا  رنابي  الوالدي 

 .4والشكل  ,4الجدول حسب  , قرابة م  الدرجة الرابعة  ى والدياملد(  %43.1 ) 293ك رنا

 

 بين الوالدين حسب درجة القرابة ح توزع عينة المرضىيوضّ   :4الشكل 

 

0.00% 5.00% 10.00% 15.00% 20.00% 25.00% 30.00% 35.00% 40.00% 45.00%

 درجة القرابة

36.60% 

20.30% 

43.10% 

 درجة القرابة

 لا يوجد درجة ثالثة درجة رابعة
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 حسب التظاهرات العينية : توزع عينة المرضى -5

  ح توزع عينة المرضى حسب التظاهرات العينية: يوضّ  5 الجدول
  النسبة المئوية العدد 

 العينية الإصابة

  %68.4 465 يوجد لا
  %31.6 215 يوجد

    
 

 19 جحو 
2.8% 

 
 

  %1.6 11 رأرأ 
  %1.2 8 بصري  عصب حليمة وذمة

  %1.6 11 بصري  عصب شحوب
  %6.8 46 لحو  
  %1.6 11 ساد
  %0.4 3 قرنية تندب
  %0.4 3 قرنية تغيم

  %1.3 9 العيني  بي  تباعد فرو
  %0.4 3 الم ل فول  طية

  %9 .7 53 مائل للأعل  جفن  شق 
  %0.15 1 غياب أجفا      

  %0.15 1 حدقة بيضاء       
  %0.88 6 حلقة كايتر فليشر      
  %0.29 2 إطرال         
  %0.29 2 صلبة ترقاء        
  %0.44 3 بقعة كرت  حمراء      
  %0.15 1 تباعد بالم قي  الأنسيي        
  %0.29 2 غياب مقلة        
  %0.29 2 صغر مقلتي         
  %0.15 1 ثامة جف  سفل         

  % 2.5 17 إصابة عينية متفرقة        
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مر  أي تظرارر  لرم تعرا    ,م  العينرة قيرد الدراسرة(   %68.4) 465العينية, كا  رنالك وبالانتقال للتظاررا  

مررر  المرضررر  (  %1.6 ) 11ك وكرررا  رنرررا . يعرررانو  مررر  جحرررو (  %2.8) 19ك عينررر , بينمرررا كرررا  رنرررا

يعرانو  مر  , (  %1.6 )11  حليمرة العصرب البصرري,وذمة فر  (  %1.2) 8, وكا  لدى  يعانو  م  رأرأ 

 .مر  سراد(   %1.6)11 ل, م  المرض  م  حرو  (   %6.8)46 شحوب ف  العصب البصري, بينما عان  

يعرانو  مر  (   %0.4)3 وكرذلك الأمرر كرا   , يعرانو  مر  تنردب فر  القرنيرة(  %0.4) 3ك بينمرا كرا  رنرا

 بينما كا  يعان ,  ( %1.3)م  المرض   9ك فرو تباعد ف  العيني  لدى , وكا  رنا تغيم ف  القرنية

مرر  المرضررر  شررق جفنررر   ( %7.9) 53مرر  المرضررر  مرر  طي رررة فررول المررر ل , وشررورد لررردى  ( 0.4%)  3 

م  المرض  مر  بقعرة كررت  حمرراء , وكرا  رنراك حلقرة كايترفليشرر لردى  ( %0.4)  3وعان  مائل للأعل  ,

( % 2.5)17وكرا  مر  صرلبة ترقراء,  يعانو  (  %0.29) 2بينما كا  رناك  , المرض م   ( 0.88%) 6

 .5والشكل  ,5الجدول حسب  , متعدد يعانو  م  تظاررا  عينية 
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 . توزع عينة المرضى حسب التظاهرات العينية حيوضّ   :5الشكل 
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0.44%; 0% 
0.15%; 0% 0.29%; 0% 0.29%; 0% 0.15%; 0% 

5.60%; 5% 

7.50%; 7% 

 يةالتظاهرات العين

 وذمة حليمة عصب بصري رأرأة جحوظ لا يوجد

 تندب قرنية ساد حول شحوب عصب بصري

 شق جفني مائل للأعلى طية فوق المآق فرط تباعد بين العينين تغيم قرنية

 إطراق حلقة كايزر فليشر حدقة بيضاء غياب أجفان

 غياب مقلة تباعد بالمآقين الأنسيين بقعة كرزة حمراء صلبة زرقاء

 إصابة عينية متعددة ثلامة جفن سفلي صغر مقلتين
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 :توزع عينة المرضى حسب التظاهرات العينية الأخرى المرافقة   -6

مررر   ( %1.2 )  8ك ا, كرررا  رنررر ) أي وجرررود أكثرررر مررر  إصرررابة عينيرررة ( خررررى بدراسرررة التظررراررا  العينيرررة الأُ 

يعرانو  مر   ( %0.44 ) 3يعرانو  مر  رأرأ , بينمرا كرا   %1.9 ) ) 13 و ,يعرانو  مر  جحرو  , المرضر  

العينري   بري فررو تباعرد  يعانو  م  %0.44)  ) 3 و ,يعانو  م  طية فول الم ل  , (  %4.4) 30ل, حو  

 %0.6) 4و  ,, يعررانو  مرر  إطرررال(  %0.73) 5غيررر قررادري  علرر  إغررال الاجفررا , و(  %0.73) 5و , 

 597( لرررديام مقلرررة مستنصرررلة, بينمرررا لرررم يكررر  يعرررران %0.29) 2ة , و ( ,يعرررانو  مررر  نرررتف ضرررم  الشررربكي

 .6الشكل حسب ,  مرافقةلمرض  م  أي تظاررا  عينية م  ا  (87,8%)

 
 توزع عينة المرضى حسب التظاهرات العينية الم رافقة. حيوضّ    :6الشكل 
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 التظاهرات العينية الأخُرى
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0.15% 
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0.73% 
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 التظاهرات العينية المُرافقة

 نزف ضمن الزجاجي إطراق مقلة مستأصلة

 انفصال شبكية تام كيسة ظهارية بالملتحمة غياب أهداب بالجفن السفلي

 فرط تباعد بين العينين عدم القدرة على إغلاق الأجفان  وذمة حليمة عصب بصري

 رأرأة حول طية فوق المآق

 لا يوجد جحوظ
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  توزع عينة المرضى حسب تناظر الإصابة العينية :  -7

 العينيةلإصابة حسب تناظر اح توزع عينة المرضى : يوضّ  6 الجدول
 النسبة المئوية العدد 

 ثنائية أم حاديةآ إصابة
 %68.4 465 لا يوجد
 %3.8 26 حادية الجانبآإصابة عينية 

 %27.8 189 إصابة عينية ثنائية الجانب
 

 حاديرة الجانربآ ةيعرانو  مر  إصرابة عينير , %(8,3)26ك كا  رنرا و,  لإصابة العينيةودرسنا أيضاً تناظر ا

   465 ولم يك  يعان  . ثنائية الجانب يعانو  م  إصابة عينية , ( %27.8 ) 189ك رنا, بينما كا  

 .7والشكل  6الجدول حسب  , عينية م  المرض  م  أي إصابة(  68.4% )

 . العينية صابةحسب تناظر الإ ح توزع عينة المرضىيوضّ   :7الشكل 
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 توزع عينة المرضى حسب وجود إصابة عينية عائلية : -8

 ح توتع عينة المرض  حسب وجود إصابة عينية عائلية.: يوض   7 الجدول.  
 النسبة المئوية العدد 

 العائلة ف  عينية إصابة وجود
 %96.6 657 لا يوجد
 %3.4 23 يوجد

 

ليس لدى أفراد عائلتام أي (   %96.6) 657ك كا  رنا ة  , ود تظاررا  عينية لدى العائلدرسنا بعدرا وجو 

,  7الجدول حسب  , لديام قصة إصابة عينية عائلية(   %3.4) 23تظاررا  عينية, بينما كا  رنالك 

 . 8والشكل

 

 توزع عينة المرضى حسب وجود إصابة عينية  عائلية. حيوضّ   :8الشكل 

 

 

 

 

96.60% 

3.40% 

 وجود إصابة عينية في العائلة

 يوجد لا يوجد
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 توزع عينة المرضى حسب التشخيص النهائي : -9

 ح توتع عينة المرض  حسب التشخيص الناائ : يوض   2 الجدول
 النسبة المئوية العدد 

 التشخيص الناائ 

 وراثية ةمتاتم
ة  مشخص 

98 14.4% 

 %6.3 43 مرض استقاب 
 تشورا  خلقية
متعدد  غير 
ة  مشخص 

539 79.3% 

 

 98  ككررا  رنررا , و مجموعررا  ثررا   قمنررا بتقسرريم التشررخيص الناررائ  علرر تشررخيص الناررائ ,إلرر  البالنسرربة 

رةوراثيرة  ةو متاتمرأ, تناذر صبغ  مُصابي  ب م  مرض ( 14.4%) و إدوارد, و داو ,  رذ) مثرل تنرامشخص 

   43ك وكا  رنرا.  (Apert , Trecher collins , ...,etc ,Goldenhar متاتما  و , تورنرو , باتو 

أدواء عديردا  السركاريد المخاطيرة و أدواء خرت  الشرحوم,  : )مثرل مررض اسرتقاب يعانو  مر  ,  (6.3%)   

متعرردد  غيررر  تشررورا  خلقيررةيعررانو  مرر   , (%79.3) 539ك نررا, بينمررا كررا  ر.( ...إلررخ.داء ويلسررو , و , 

ة  انغرال و , استسرقاء الردمال و  , انقراب الأحشراءو روحراء , القفرداء القردم الو , شرفة الأرنرب )مثل مشخص 

 .9والشكل ,  8الجدول حسب  , .(..إلخ..الباكر ,  الدروت
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 .توزع عينة المرضى حسب التشخيص النهائي حيوضّ   :9الشكل 

 

 

 

 

 

 

 عمر :نية بالنسبة إلى الالتظاهرات العيتوّزع عينة المرضى  حسب  -11

 لعمرإلى احسب التظاهرات العينية بالنسبة : يوضح توزع عينة المرضى 9 الجدول

 
 التظاررا  العينية

وجد تظاررا  عينيةيلا  pقيمة  وجد تظاررا  عينيةي   
 النسبة المئوية العدد النسبة المئوية العدد

 العمر

 %10.4 71 %23.8 162 أقل م  شار

0.000001 
 %9.9 67 %29.4 200 أشار  1-6
 %4.4 30 %10.1 69 شار  7-12
 %4.9 33 %4.1 28 سنوا  1-6

 %2.1 14 %0.9 6 سنوا  6أكبر م  
 

 

 

14.40% 6.30% 

79.30% 

 التشخيص النهائي

ة   متلازمة وراثية مشخص 

 مرض استقلابي

تشوهات خلقية متعددة غير 
ة  مشخص 



 74           ن ع.ازعي  – دراسة وبائية -لتظاهرات العينية في سياق المتلازمات الوراثية لدى الأطفالا
 

 

مارررم  ك اخرررتافيرررة أو عررردماا حسرررب العمرررر, وكرررا  رنررراقمنرررا بعررردرا بدراسرررة الاخرررتاف فررر  وجرررود تظررراررا  عين

لا يعرانو   , مر  المرضر (  %23.8 ) 162ك رنرا , إذ  أ    (  0,05أصرغر مر   P قيمرة )  كانر و  , إحصائياً 

مرر  المرضرر  الررذي  عمررررم (   %10.4) 71ك اوعمررررم أقررل مرر  شررار, بينمررا كررا  رنرر , مرر  تظرراررا  عينيررة

  200ك فكرا  رنرا, أمرا المرضر  بري  عمرر شرار وسرتة أشرار  . ويعرانو  مر  تظراررا  عينيرة ,  أصغر م  شار

ويعرانو   ,أشرار  6-1عمرررم بري  (   %9.9) 67ك ا  عينية, بينما كرا  رنرام  تظارر  و  لا يعان, ( 29.4%)

مر  المرضر  (  %4.4 ) 30ك شرار, كرا  رنرا  12-7وبالحدي  عر  المرضر  بري  عمرر  . م  تظاررا  عينية

أمرا المرضر  الرذي  يترراو   . لا يعرانو  مر  تظراررا  عينيرة , (  %10.1) 69  و , يعرانو  مر  تظراررا  عينيرة

 ك بينمررا كررا  رنررا , لا يعررانو  مرر  تظرراررا  عينيررة , ( %4.1 )28 ك فكررا  رنررا , سررنوا   6-1 أعمرراررم برري 

  14ك , كرررا  رنرررا بالنسررربة للأطفرررال فررر  سررر  المدرسرررة وأخيرررراً  , يعرررانو  مررر  تظررراررا  عينيرررة(   4.9%) 33

 9الجدددول  حسررب ,  تظرراررا  عينيررةلا يعررانو  مرر   , ( %0.9 ) 6 و ,يعررانو  مرر  تظرراررا  عينيررة (  2.1%)

 .  12والشكل  ,

 .لعمرإلى احسب التظاهرات العينية بالنسبة  توزع عينة المرضى حيوضّ  :11الشكل
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 لجنس :حسب التظاهرات العينية بالنسبة إلى ا توّزع عينة المرضى -11
 
 لجنسإل  ا: يوضح توتع عينة المرض  حسب التظاررا  العينية بالنسبة  12ل الجدو 

 

 التظاررا  العينية

وجد تظاررا  عينيةيلا  pقيمة  وجد تظاررا  عينيةي   

 النسبة المئوية العدد النسبة المئوية العدد

 الجنس
 %15.0 102 %29.6 201 إنا 

0.303704 
 %16.6 113 %38.8 264 ذكور

 

و  , اف مام إحصائياً ك اخت  العينية حسب الجنس, لم يك  رناوبالانتقال لدراسة الاختاف ف  التظاررا

 .11الجدول حسب , (  0,05أكبر م   pقيمة )  كان  

 

 بين الوالدين  :درجة القرابة حسب التظاهرات العينية بالنسبة إلى  توّزع عينة المرضى  -12

 درجة القرابةإل  : يوضح توتع عينة المرض  حسب التظاررا  العينية بالنسبة 11 الجدول

 
 التظاررا  العينية

 pقيمة 
 

وجد تظاررا  عينيةيلا  وجد تظاررا  عينيةي   
 النسبة العدد النسبة العدد

 القرابة درجة
 الوالدي  بي 

 %15.1 103 %21.5 146 لا يوجد
 %5.9 40 %14.4 98 درجة ثالثة 0.000117

 %10.6 72 %32.5 221 درجة رابعة
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ك اختاف قرابة بي  والدي المريض, كا  رناوبالحدي  ع  الاختاف ف  التظاررا  العينية حسب درجة ال

ديام تظاررا  ل(  %15.1) 103ك كا  رنا, و  ( 0,05أصغر م   pقيمة ) كان   و,  مام إحصائياً 

لا  و , لا يعانو  م  تظاررا  , ( %21.5) 146ك كا  رنابينما  , بي  الوالدي  ةقراب لا يوجد و , عينية

وبالانتقال للمرض  المُصابي  ببعض التظاررا  العينية ولدى أرلام درجة قرابة م   . ي توجد قرابة بي  الوالد

تظاررا  لا يعانو  م  ,  ( %14.4) 98ك وكا  رنا , ( %5.9) 40فكا  عددرم  , الدرجة الثالثة

 , يعانو  م  تظاررا  عينية, (  %10.6) 72ك , وكا  رنا قرباء م  الدرجة الثالثةأوكا  أرلام . عينية

لا يعانو   اً ,مريض(  %32.5 ) 221كا  رناك  , وف  الوق  نفسه م  الدرجة الرابعة ى والديام قرابةولد

 .11الشكل  و , 11الجدول حسب  , , ولدى والديام قرابة م  الدرجة الرابعة م  أي تظاررا  عينية

 بين الوالدين  درجة القرابةإلى حسب التظاهرات العينية بالنسبة  توزع عينة المرضى يوضح  :11شكلال
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 وجود أمراض عينية  مرافقة :حسب التظاهرات العينية بالنسبة إلى توّزع عينة المرضى  -13

 .وجود أمراض عينية مرافقةإل  : يوضح توتع عينة المرض  حسب التظاررا  العينية بالنسبة 12 الجدول

 
 التظاررا  العينية

 pقيمة 
 

وجد تظاررا  عينيةي لا وجد تظاررا  عينيةي   
 النسبة  العدد النسبة  العدد

 إصابة وجود
 مرافقة عينية

 %19.4 132 %68.4 465 يوجد لا

0,000 

 %1.2 8 %0.0 0 جحو 
 %1.9 13 %0.0 0 رأرأ 
 %0.4 3 %0.0 0 لحو  

 %4.4 30 %0.0 0 الم ل فول  ةطي  
 بي  تباعد فرو

 العيني 
0 0.0% 3 0.4% 

 عل  القدر  عدم
 الأجفا  إغال

0 0.0% 5 0.7% 

 %3.1 21 %0.0 0 إصابا  متفرقة    
 

 وكانر  ررذ  . وجرود تظراررا  عينيرة مرافقرة أُخررى و  , التظراررا  العينيرةوبعدرا قمنا بدراسة وجود عاقة بري  

يعرررانو  مررر  ,  ( %1.2) 8ك رنرررا كرررا  , و (0,05أصرررغر مررر   pقيمرررة  )وكانررر   العاقرررة دالرررة إحصرررائياً, 

تظرراررا   مرر  و  يعرران,  اً مريضرر(  %1.9 ) 13ك بينمررا كررا  رنررا . ويعررانو  مرر  جحررو  , تظرراررا  عينيررة

يعررانو  مرر  تظرراررا   , مرر  المرضرر (  %0.4) 3ك و كررا  رنررا . مرر  رأرأ  الوقرر  نفسرره فرر عينيررة ويعرران  

ل كإصابة عينية إضافية. بالإضافة إل   عينية مر   و  يعران اً مريض(  %4.4) 30ك , بينما كا  رناوجود حو 

يعرانو  مر  فررو تباعرد بري   , ( %0.4) 3كمرا وجرد  . مرافقةم  تظاررا  عينية  و  ويعان , ة فول الم لطي  

م  المرض  لديام عردم القردر  علر  إغرال ( %0.7  5 ( و , مرافقةتظاررا  عينية , بالإضافة إل   العيني 
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فرر   مرر  أكثررر مرر  تظررارر عينرر  و  يعرران اً مريضرر(  %3.1)21  و . مرافقررةالأجفررا  مرافقرراً لتظرراررا  عينيررة 

 .12الشكل  و  12, الجدول حسب  الوق  نفسه ,

 

 .مرافقة وجود أمراض عينية إلى بالنسبة  توزع عينة المرضى حسب التظاهرات العينية حيوضّ   :12 الشكل
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تناظر الإصابة العينية أو حسب التظاهرات العينية بالنسبة إلى توّزع عينة المرضى  -14

 :عدمها

الإصررابة العينيررة أو تنرراظر إلرر  : يوضررح ترروتع عينررة المرضرر  حسررب التظرراررا  العينيررة بالنسرربة 13 الجرردول
 .عدماا

 

 التظاررا  العينية
 pقيمة 
 

وجد تظاررا  يلا 
 عينية

وجد تظاررا  عينيةي  

  النسبة  العدد  النسبة  العدد

 حاديةآ إصابة
 ثنائية أم

 %0.0 0 %68.4 465 لا يوجد

0,0000 
حادية آإصابة 

 الجانب
0 0.0% 26 3.8% 

 إصابة ثنائية الجانب
0 0.0% 189 27.8% 

  

 

ك عاقرررة مامرررة كرررا  رنرررا , و ررا  العينيرررة وتنررراظر الإصرررابةوبعررردرا قمنرررا بدراسرررة وجرررود عاقرررة بررري  التظرررا

 .(0,05أصرغر مر    pقيمة) كان   , و ماا ووجود التظاررا  العينيةأو عد , إحصائياً, بي  تناظر الإصابة

 , مرر  تظراررا  عينيررة و  يعران اً مريضر(  %3.8)26ك أ  رنررانجرد  , 13الشددكل  و , 13الجدددول رقدم ومر  

ولررديام  , تظراررا  عينيرة يعرانو  مر ,  (  %27.8) 189ك , بينمرا كررا  رنرا حاديرة الجانربآإصرابة  مولرديا

 إصابة ثنائية الجانب. 
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 . تناظر الإصابة العينيةإلى ية بالنسبة ح توزع عينة المرضى حسب التظاهرات العينيوضّ   :13الشكل

 

 

وجود قصة إصابة عينية في حسب التظاهرات العينية بالنسبة إلى  عينة المرضىتوّزع  -15

 العائلة :

 

رر 14 الجردول ة إصرابة عينيررة وجرود قصررإلرر  ح تروتع عينررة المرضر  حسررب التظراررا  العينيررة بالنسربة : يوض 
 .ف  العائلة

 
 التظاررا  العينية

 pقيمة 
 

وجد تظاررا  عينيةيلا  وجد تظاررا  عينيةي   
 النسبة المئوية العدد النسبة المئوية العدد

 ف  عينية إصابة وجود
 العائلة

 %28.8 196 %67.8 461 لا يوجد
0,000 

 %2.8 19 %0.6 4 يوجد
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ك عاقررة ارتبرراو دالررة كررا  رنررا و,  وجررود قصررة عائليررة و, وبعرردرا درسررنا الارتبرراو برري  وجررود التظرراررا  العينيررة 

مر   يعرانو  , شخصراً  (  %28.8) 196ك وجردنا أ  رنرا وقرد(   0,000تسراوي  pقيمرة  )  كانر  و,  إحصرائياً 

مررر   و  لا يعررران شخصررراً , ( %67.8) 461ك  , بينمرررا كرررا  رنرررا ولررريس لرررديام قصرررة عائليرررة , تظررراررا  عينيرررة

مر  تظراررا   و  يعرانشخصراً  %2.8 )  ) 19ك , بينمرا كرا  رنرا قصرة عائليرة متظراررا  عينيرة ولا يوجرد لرديا

قصرة  مولرديا , مر  تظراررا  عينيرة و  لا يعران أشرخاص , (  %0.6) 4ك وكرا  رنرا . قصرة عائليرة معينية ولديا

 .14الشكل و,  14  الجدول . حسب عائلية

 

    إصابة عينية في العائلةوجود قصة إلى حسب التظاهرات العينية بالنسبة  ح توزع عينة المرضى يوضّ : 14ل الشك
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 تشخيص النهائي :حسب التظاهرات العينية بالنسبة إلى التوّزع عينة المرضى  -16

 تشخيص الناائ إل  ال: يوضح توتع عينة المرض  حسب التظاررا  العينية بالنسبة  15 الجدول

 
 التظاررا  العينية

 pقيمة 
تظاررا  عينية يوجدلا   وجد تظاررا  عينيةي   

 النسبة المئوية العدد النسبة المئوية العدد

 التشخيص الناائ 

 وراثية ةمتاتم
ة  مشخص 

19 2.8% 79 11.6% 

0,000 
 %6.3 43 %0.0 0 مرض استقاب 
 تشورا  خلقية
متعدد  غير 
ة  مشخص 

446 65.6% 93 13.7% 

 

 وراثيرررة ةمتاتمرررإمرررا  , و وجرررود بعرررض الأمرررراض ,صرررابة العينيرررة وأخيرررراً, درسرررنا وجرررود عاقرررة بررري  وجرررود الإ

ررة ررة ةخلقي رر ا أو تشررور , مرررض اسررتقاب أو  مشخص  ك عاقررة ذا  أرميررة وكررا  رنررا . متعرردد  غيررر مشخص 

بي  مرر  المرضرر  المُصررا(  %11.6) 79ك وكررا  رنررا , ( 0,05أصررغر مرر   pقيمررة  )   , وكانرر إحصررائية

ة  وراثية ةمتاتميعانو  م   , بإصابا  عينية  و  يعران,   شخصراً  (  %6.3 ) 43ك بينما كا  رنا .مشخص 

يعررانو  مرر  تظرراررا  شخصرراً , (  %13.7) 93ك وكررا  رنررا . مرررض اسررتقاب ا  عينيررة ولررديام مرر  إصرراب

ررة ةيعررانو  مرر  تشررورا  خلقي ررو , عينيررة   اً مريضرر(   %2.8) 19ك , بينمررا كررا  رنررا متعرردد  غيررر مشخص 

رررةوراثيرررة  ةمتاتمرررمررر   و  يعررران  )  446ك وكرررا  رنرررا . مررر  أي تظررراررا  عينيرررة و  لا يعررران مولكرررنا,  مشخص 

ررة ةخلقي رر تشرورا ويعررانو  مرر   , مر  تظرراررا  عينيرةلا يعررانو  شخصراً , (  65.6%  , متعردد  غيررر مشخص 

 .15الشكل  و,  15 الجدول حسب 
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 . تشخيص النهائيإلى الحسب التظاهرات العينية بالنسبة ح توزع عينة المرضى يوضّ   :15الشكل
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 المناقشة :

 نتائج دراستنا:

 500ك اوريررة العربيررة السررورية, وكررا  رنررامرر  مُختلررف مُحافظررا  الجم طفرراً  680قمنررا فرر  دراسررتنا بدراسررة  

 ,مررنام إنررا  303وكررا   . كثررر مرر  سررنةأأعمرراررم  طفرراً   180وكررا  ال , طفررل مررنام أعمرراررم تحرر  السررنة

 . ,  والاسرتقابية وبعرض الأمرراض الوراثيرة , ةوكا  ردفنا دراسة العاقة بي  التظاررا  العينير اً .ذكور  377و

  19ل ومر  حرو   و  مرنام يعران مريضراً  46مر  التظراررا  العينيرة, وكرا   و  يعران اً ,مريضر 215ك وكرا  رنرا

وبالحرردي  عرر   .مائررل للأعلرر   مرر  شررق جفنرر  53و ,   مرر  سررادو خررر آ 11و ,  مرر  رأرأ  11مرر  جحررو , و

أقربراء مر  الدرجرة  293و , أقربراء مر  الدرجرة الثالثرة طفراً  138  ي  لقرابة بري  والردي الطفرل كرا  والرددرجة ا

ة فررول مررنام لررديام طي رر 30ك كررا  رنررا و,  متعرردد مرر  تظرراررا  عينيررة   , يعررانو  طفرراً  83 . وكررا   الرابعررة

 3 و , ديام القردر  علر  إغرال الأجفرا لريس لر  5و,  يعرانو  مر  جحرو  8 و , لرديام رأرأ  13  و , المر ل

مر   189وبدراسة تناظر الإصابة, كان  متناظر  عنرد  . العيني  بي  م  فرو تباعد آخرو   3 و ,ل م  حو  

تشررخيص إلرر  الابة عينيررة فرر  العائلررة, بالنسرربة إصرر طفرراً  23, وكررا  لرردى  26مرضرر  وغيررر متنرراظر  عنررد ال

مرر   يعررانو   43و,  وراثيررة متاتمررا مرر   و  يعرران,  شخصرراً  98, فكررا  لرردينا  الناررائ  للمرررض لرردى الأطفررال

وبعرررض  , وبدراسررة العاقرررة برري  التظررراررا  العينيررة . تشررورا  خلقيرررةيعررانو  مررر   539 و , آفررا  اسرررتقابية

برري  ر ودرجررة القرابررة وكررل مرر  العمرر, ك عاقررة برري  التظرراررا  العينيررة , كررا  رنررا المتغيرررا  الترر  تررم دراسررتاا

ذا كانرر  الإصررابة  , جررود إصررابة عينيررة أُخرررى وو  ,الوالرردي  ذا كررا  رنررا اديررةحآوا  ك إصررابة أم ثنائيررة الجانررب, وا 
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, وجرردنا أ  المرضرر   ومرر  دراسررة الانحرردار اللوجسررت .  يص الناررائ  لرردى الطفررلخعينيررة فرر  العائلررة, والتشرر

 , ( مرررر   2,7)  سرررنوا  لرررديام تظررراررا  عينيرررة أكثرررر مررر  المرضررر  الأصرررغر سرررناً ب 6-1الرررذي  ررررم بعمرررر 

قرل أوكانر  التظراررا  العينيرة  .  ( مر  5,3)  سنوا  لديام تظاررا  عينية أكثر ب 6والمرض  الأكبر م  

فرال الرذي  طإلر  الأوكذلك الأمرر بالنسربة  . لدى المرض  الذي  لدى والديام قرابة م  الدرجة الثالثة %42 ب

لرديام مقارنرة مرع الأطفرال الرذي     %54لديام أرل أقرباء م  الدرجة الرابعة, حي  قل  التظاررا  العينيرة ب

لررديام أرررل أقربرراء مرر  الدرجررة الثالثررة, بينمررا كررا  رنالررك تيرراد  فرر  الإصررابة العينيررة لرردى الأطفررال الررذي  فرر  

لرديام قصرة إصرابة  لريس مقارنرة مرع الأطفرال الرذي  اً ضرعف (  11,2) وذلرك ب , عينيرةعرائلتام قصرة إصرابة 

 تبي  أ  الأشخاص الذي  لديام تشرورا  خلقيرة سرتقل أرجحيرة حردو  الشرذوذا  العينيرةوأخيراً  . عينية عائلية

 .وراثية مقارنة مع أولئك الذي  يعانو  م  متاتما  , لدى الأطفال (  5%)

 

 : العالمية لدراسا ا

مررنام  692ك سررنة, كررا  رنررا 18أعمرراررم مرر  يررومي  حترر   , ضرر مر  1308بدراسررة  خرررو  آو  Aroraقررام 

 اً ريضرم 83كرا  رنالرك  . و مر  تظراررا  عينيرة و  منام يعران أطفال 697ك كا  رنا .أنث   616و , ذكور

مرر  شررذوذا   و  يعرران طفرراً  74, بينمررا كررا  رنالررك  إنتررا  برراط  الرررحمك ئيررةمرر  مسررببا  مرضررية بي و  يعرران

قرراموا بدراسررة التظرراررا  و .  مرر  شررذوذا  وراثيررة و  يعرران 39و, ية فررا  اسررتقابآيعررانو  مرر   56 و,  صرربغية

يعرانو   57و , ة فرول المر ل مر  طي ر و  يعران 37ك كرا  رنرا,  عينية عند الأطفال المُصابي  بمتاتمرة داو  ال
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يعرررانو  مررر   2 و , يعرررانو  مررر  رأرأ  2 و , يعرررانو  مررر  فررررو تباعرررد بررري  العينررري  9 و , مررر  سرررحنة منغوليرررة

ندواء عديررردا  السررركاريد المُصرررابي  برررمرضررر  مررر  المرضررر   7كرررا  يعررران   . و يعررران  مررر  سررراد  1 , ولحرررو  

حلقرة  وبينمرا كانر  . م  فرو تباعد كرتر  العري  2 و ,ة فول الم ل م  طي   4و , م القرنية م  تغي   المخاطية

مرضر  لرديام ررذ  الحلقرة,  10ك كرا  رنرا , ومُصرادفةً عنرد مرضر  داء ويلسرو  كايتر فايشير ر  الأكثر 

  مررر  اضرررطرابا 7و, مرضررر  يعرررانو  مررر  رأرأ   7كرررا  و ,  وبالحررردي  عررر  مرضررر  المارررق الجلررردي العينررر 

با  خرررت  مرضررر  اضرررطراالمررر   3كرررا  يعررران    وأخيرررراً  مررر  غيررراب تصرررب  قعرررر العررري .  5, تصرررب  القتحيرررة 

 .[25] العيني  بي  تباعدالشحوم م  فرو 

 265 اً طفر 485وقرد درسروا , عرة مر  الأطفرال التظاررا  العينيرة عنرد مجمو خرو  بدراسة آو  Ilechieقام و 

يعررانو  مرر  ,  263كررا  و ,  سررنوا   10وكانرر  أعمرراررم تتررراو  برري  السررنة وال اً .إناثرر 220 اً ومررنام ذكررور 

 و  يعران , مرنام اً مريضر 44ا  , كر تظراررا  العينيرةشريع البالنسربة لأ  إصابة واحد  عل  الأقل مشو رة للعري ,

 الأرومر  الشربك ورم الريعرانو  مر     21و ,ل يعرانو  مر  حرو   29 و , مر  ترل  و  يعران37  و ,مر  سراد 

[26]  . 

 34ك كرا  رنراو ,  خلقيرة اضرطرابا منام يعانو  مر   103كا   طفاً , و 2621بدراسة   Marèbeوقام 

بالنسربة  ( ,سرنوا  3برر مر  كأ )  14  , وسرنوا  ( 3_  1)بي  55 و, (شار  12-0  )أعماررم بي  طفاً 

يعرانو   4 و ,يعانو  م  الرترل  20 و , م  الساد و  يعان اً مريض55 ك كا  رناو ,  لتظاررا  العينيةإل  ا
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حاديرة آكانر  الإصرابة و , لرديام غيراب فر  المقلرة  4 و , القرنيرة مغري  يعرانو  مر  ت  5 , و مر  صرغر المقلرة

 .[27]مريضاً  44وثنائية الجانب لدى  اً مريض 59الجانب لدى 

وكانرررر   . والوراثيررررة  بعررررض الأمررررراض الخلقيررررة مرررر و  يعرررران , طفرررراً  54خرررررو  آو  Chuka-Okosaس ودر 

  16, وررم أقرل مر  سرنة اأعمر طفراً  19ك كرا  رنرا وسرنوا ,  5أعمراررم مر  أقرل مر  سرنة حتر  أكبرر مر  

 مرنام إنررا  و  25ك كرا  رنرا   , وسرنوا 5أعمراررم أكبرر مرر   19 و ,سرنوا   ( 4_  1)أعمراررم بري  

مرر   5و  , مرر  ترل  12و ,  مرر  سرراد و  مررنام يعرران 23تظرراررا  العينيررة كررا  إلرر  ابالنسرربة . و  ذكررور29

 .[28]م  رأرأ   2و , م  انعدام المقلة أو صغر المقلة 5و , لحو  

يعرررانو  مررر    ,طفررراً  25ك   أ  رنرررامجموعرررة كبيرررر  مررر  أطفرررال النيبرررال, وتبررري  خررررو  آو  Adhikari درسو 

 (13,3 ) وكا  متوسرط أعمرار ررؤلاء الأطفرال . منام إنا 10و,  اً منام ذكور  15كا   و , اضطرابا  خلقية

 5 و ,مر  إطرررال  يعررانو   طفراً  11ك كرا  رنررادراسررة التظراررا  العينيررة وب (3,1 )مرع انحررراف معيراري  اً شرار 

 .[29]مشيمية ال ف  يعانو  م  ثامة  4 و , يعانو  م  صغر ف  المقلة 3و, كانوا يعانو  م  ساد 

مررررنام  60كررررا  لرررردى  . و مرررر  أمررررراض وراثيررررة و  يعرررران طفرررراً  2500بدراسررررة خرررررو  آو  Tomairekقررررام و 

و , اً مررنام ذكررور  37و اً مررنام إناثرر 23ا  , كرراً عامرر 14أيررام حترر   4كانرر  أعمرراررم برري  و ,  تظرراررا  عينيررة

مرنام.  46  والرديالكرا  يوجرد قرابرة بري   و ,برالمرض العينر  نفسره  قصة إصابة عائلية اً مريض 21كا  لدى 

يعرانو  مر  مشراكل فرر   17 و مر  السرراد, و  يعران , طفراً  23ك   رنرا, كررا لتظراررا  العينيرةإلر  ابالنسربة و 
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 ,يعرانو  مر  انعردام المقلرة  4 و ,  الشربك  رومرالأورم الريعرانو  مر  5 و  ,يعرانو  مر  ترل  7 و,الشربكية 

 .[30] رأرأ يعانو  م    3و ,يعانو  م  صغر المُقلة  3و

وكرا  عرددرم  , يعانو  م  متاتمرة داو   قاموا بإجراء بح  درسوا فيه أطفالاً  الذي خرو  آو  Afifiبينما وجد 

ةً قراموا بدراسرة القرابرة بداير .و سرنوا  10  أشار حت 3كان  أعماررم م   , و ( اً ثإنا 43,  اً ذكور  47)  90

ك كرا  رنراو ,  وبالحدي  ع  التظاررا  العينية . طفل 26 ك قرابة بي  والدي  كا  رنا .و الطفلوالدي   بي  

 3 و ,يعرررانو  مررر  اضرررطرابا  انكسرررارية كحسرررر ومرررد البصرررر والابؤريرررة  20و, أطفرررال يعرررانو  مررر  سررراد  6

ة وبالمتابعر . الملتحمرةو   يعرانو  مر  مشراكل فر  الأجفرا 20 , و ليعرانو  مر  حرو   14و , يعرانو  مر  رأرأ  

يعانو  مر  التاراب ملتحمرة أو  10 و ,ل ك طفلي  يعانو  م  حو  كا  رنا , ووجدوا تظاررا  عينية إضافية 

 .ة فررول المرر لطي رر و , العينرري برري  المرضرر  يعررانو  مرر  فرررو تباعررد  جميررع. وكررا   التارراب ملتحمررة وأجفررا 

 .[31]والتظاررا  العينية  , وبين  الدراسة وجود عاقة ارتباو بي  العمر

سرراعا   9, وكانر  تترراو  أعمرراررم بري   مرر  تشرورا  خلقيررة و  يعران,  طفراً   470خررو  آو   Musaودرس 

 , سرنوا  5سرنة حتر   0أعمراررم مر   طفراً  411ك كرا  رنرا . و (اً شرار 11 )  أي وسرطياً  , سرنة 15حت  

 275, كررا  لرردى اً مررنام إناثرر 215 و , اً مررنام ذكررور  255وكررا  .  سررنوا  5مررنام أكبررر مرر   59بينمررا كررا  

الدراسرة عردم وجرود عاقرة   نروبي   . حاديرة الجانربآإصرابة  195بينما كرا  لردى  ,جانب إصابة ثنائية ال طفاً 

. وبالنسربة  بينمرا بينر  الدراسرة وجرود عاقرة بري  التظرارر العينر  والجرنس , بي  التظاررا  العينيرة مرع العمرر
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  34 و ,ترل  لرديام طفراً  55 و ل,حرو   طفراً  74 و ,سراد  طفراً  133كرا  لردى  . و تظراررا  العينيرةإل  ال

 .[32] رأرأ بالمصابو   10و, صغر أو غياب المُقلة  يعانو  م  20 و , إطراللديام 

مرر   و  مررنام يعرران 61كررا  و ,  طفررل مُصرراب بمرررض وراثرر  2500سرروا الررذي  در  خرررو ,آو  Eidبينمررا وجررد 

 , اً ذكرور   38و اً مرنام إناثر 23كرا  , و ( سرنة   14أيرام و 4 ) أعمراررم تترراو  بري كانر  و ,  تظراررا  عينيرة

إلر  بالنسربة و . اً مريضر 21ك قصرة إصرابة عائليرة مُشراباة لردى كرا  رنرا باء . وأقر  طفاً  46 ي  كا  والدو 

 و , طفراً  14اضرطرابا  فر  الشربكية لردى   وجردكما  .م  ساد  و  يعان  ,طفاً  23 وجد العينية تظاررا ال

كررانوا يعررانو  مرر   4 و , الشرربك  الأرومرر ورم الرريعررانو  مرر   6 و,كررانوا يعررانو  مرر  مشرراكل فرر  القرنيررة  6

 , مرر  آفررا  اسررتقابية , يعررانو   مرر  رررؤلاء  7 كررا  . عررانو  مرر  انعرردام أو صررغر المُقلررةكررانوا ي 7 و ,الررترل 

مر  يعانو    3و , فا  معتولة آم   طفاً  23بينما كا  يعان   , م  متاتما  وراثية طفاً  28 بينما عان 

 .[33]متقدري ة أمراض 

تسررتادف مجموعررة الأطفررال المرضرر  المُصررابي  بالمتاتمررا  الوراثيررة  , كانرر  الدراسررا  السررابقة ودراسررتنا أيضرراً و 

والشذوذا  الصبغية والآفا  الاستقابية والتشرورا  الخلقيرة المعتولرة الناتجرة عر  اختاطرا  ولاديرة أو حرول ولاديرة 

 Afifiنا ودراسررة نرر  دراسررتبي   . و مرر  التظرراررا  العينيررة فرر  الوقرر  نفسررهالررذي  يعررانو   , كالإنتانررا  داخررل الرحميررة

وكررا  المرضرر   . والتظرراررا  العينيررة لرردى المرضرر  الررذي  يعررانو  مرر  متاتمررا  وراثيررةعاقرة الارتبرراو برري  العمررر 

وجررود عاقررة ارتبرراو خرررو  آو  Musaوجررد بينمررا ,  [31] ا  العينيررةرر اصررابة بالتظررالأكبررر عمررراً أكثررر أرجحيررة للإ

ووجررد  دراسررتنا  . نرر  عرردم وجررود ارتبرراوالترر  بي  , عكررس دراسررتنا علرر  و ,  [32]العينيررةبرري  الجررنس والتظرراررا  
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وكررا  ذلررك واضررحاً فرر   . صررابة عينيررةلعائلررة لإقصررة عائليررة فرر  اعاقررة الارتبرراو برري  التظرراررا  العينيررة ووجررود 

خرررو  آو  Tomairekوجررد  وقررد,  كررا  أغلررب المرضرر  لررديام قصررة عائليررة للإصررابة و,  ي ريدراسررتنا ودراسررتي  أخرر

أ  ثلر  المرضر  أيضراً لرديام خررو  آو  Eidكرذلك الأمرر وجرد  و,  [30]المرضر ك قصرة عائليرة لردى ثلر  أ  رنا

سرربق نسررتنتج أ  وجررود قصررة عائليررة يتيررد أرجحيررة حرردو  مررا و  .[33]بالتظررارر العينرر  نفسرره قصرة عائليررة للإصررابة 

ودراسررة خرررو  آو  Marèbeخررو  و آو  Ileichie  برري   . و العينيرة صررابةتنراظر الإإلرر  , بالنسربة التظراررا  العينيررة

Musa  نرر  بينمررا بي   .إصررابة ثنائيررة الجانررب حاديررة الجانررب والنصررف الأخرررآأ  تقريبرراً لرردى نصررف المرضرر  إصررابة

لكر  ممرا حاديرة الجانرب, آوكا  رنالك نسبة قليلرة لرديام إصرابة , كان  ثنائية الجانب  , دراستنا أ  أغلب الإصابا 

لكر  مر  الممكر  أيضراً أ  تكرو  ثنائيرة الجانرب وبنسربة  , حاديرة الجانربآسبق نسرتنتج أ  أغلرب الإصرابا  سرتكو  

 .[32] ,[27] ,[26]أيضاً كبير  

, المائررل للأعلرر   العينيررة, وجررد  دراسررتنا أ  أشرريع التظرراررا  العينيررة الشررق الجفنرر  التظرراررا وبدراسررة أشرريع 

 . الررأرأ , علر  الترتيربو السراد, و با  القرنيرة, ااضرطر و اضرطرابا  الشربكية والعصرب البصرري, و ,  لالحرو  

والسررحنة  , المرر لة فررول أ  أشرريع التظرراررا  العينيررة عنررد مرضرر  متاتمررة داو  ررر  الطي رر Aroraبينمررا وجررد 

ل والررررأرأ , بينمرررا كرررا  أشررريع تظرررارر حسرررب الدراسرررة السرررابقة عنرررد والحرررو   لمنغوليرررة وفررررو تباعرررد كرتررر  العررري ا

فرررو  و ,ة فررول المرر لالطي رر و ,م القرنيررة تغرري   أدواء عديرردا  السرركاريد المخاطيررة:المرضرر  الررذي  يعررانو  مرر  

كرذلك الأمرر ,  الأشريع عنرد مرضر  ويلسرو   التظارر كان  حلقة كايتر فايشر بينما . العي كرت   بي  تباعد

التظررارر الأشريع عنرد المرضر  الرذي  يعرانو  مر  المارق العينرر   رر الررأرأ    وكانر . العينري  بري  تباعردفررو ال
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ع لأشرريا التظررارر العينرري برري  , وكررا  فرررو التباعررد  غيرراب تصررب  الحدقررة وقعررر العرري بالإضررافة إلرر  , الجلرردي 

   .[25]شحوب القرص البصري والرأرأ بالإضافة إل   , عند مرض  اضطرابا  خت  الشحوم

رررر  أشررريع , , علررر  الترتيرررب الرررورم  الأرومررر   الشررربك  و  , لالحرررو  و   الرررترل,و   السررراد,أ   Ileichieبينمرررا وجرررد 

 .  [26]والآفا  الاستقابية , والشذوذا  الصبغية ,   الوراثيةباراالتظاررا  العينية عند مرض  الاضط

العينيرررة  رررر  أشررريع التظررراررا  علررر  الترتيرررب, صرررغر المُقلرررةو , الرررترل و , أ  السررراد  Marebeوجرررد بينمرررا 

صررغر  و , لالحررو  و ,  الررترل و ,  وجررد أ  السررادلررذي ا Chuka-Okosaوبالحرردي  عرر   .  [27]الماحظرة

  وبرررري   . [28]ررررر  أشرررريع التظرررراررا  العينيررررة لرررردى مرضرررر  الاضررررطرابا  الخلقيررررة والوراثيررررة , لررررةقوغيرررراب المُ 

Adhikari    و[29] يعشصغر المقلة ر  الأ و الساد,و ,  لإطرالا أ . Tomairek   أ  كرل مر     أيضراً بي

ر  مر  أشريع , قلة ر المغانعدام وص و , الأروم  الشبك ورم الو ,  ترل الو ,  اضطرابا  الشبكية و الساد,

و مشراكل الأجفرا  والملتحمرة, و ,  الاضرطرابا  الانكسراريةكانر   Afifiلوبالنسربة   .[30]ةالعينيرالتظاررا  

 .   [31]العينيةر  أشيع التظاررا  , الرأرأ  و ل, الحو  و الساد, 

المقلرة, علر   غيرابو الإطرال, و الترل, و ل, و  الحو تظاررا  العينية كان  الساد, أشيع الأ   Musa  وبي  

رم و الررو مشرراكل القرنيررة, و , اضررطرابا  الشرربكيةو السرراد, أ   Eid  مرر  دراسررة تبرري    وأخيررراً   . [32]الترتيررب

 .[33]ر  أشيع التظاررا  العينية,  عل  الترتيب , الترل و ,  الأروم  الشبك 
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غيراب و  ,لالحرو   و ,  الشربكية ااضطرابو , الترل و , عين  كا  الساد  نستنتج أ  أشيع تظاررومما سبق 

ة فررول والطي رر , م القرنيررةوتغرري   , وكانرر  الرررأرأ  . علرر  الترتيررب الأرومرر  الشرربك ورم الررو , كررر  العرري   غرأو صرر

 م  التظاررا  كثير  المُصادفة أيضاً. الم ل
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 التوصيا  :الاستنتاجا  و 

 تمايد: 

يقترر   يعررض العقبرا  التر  واجار  البحر  . و رذا الفصل الضوء عل  أرم النتائج الت  توصل إلياا البح , ثم يلق 

 .مجموعة م  التوصيا  الت  تخص مشكلة البح  عل  مستوى المجتمع والأفراد والأبحا  المستقبلية

 

 الاستنتاجا  :

 , لررم يررتم الوصررول إلرر  تشررخيص ناررائ  لمرضررام لعررد  أسررباب , لاحظرر  الدراسررة وجررود عرردد كبيررر مرر  المرضرر  -

أبرترررا سرروء الحالررة العامررة للطفررل عنررد القبررول ووفاترره , ومناررا تخررريج الطفررل علرر  مسررؤولية الأرررل إلرر  مستشررف  

والمعالجرة  , وتحديرد أسرباباا , وم  رنا ضررور  التشرخيص السرريع والردقيق للكشرف عر  ررذ  التشرورا  . خارج 

 المبكر  للوقاية م  الاختاطا  .

مرا يسرتوجب التنكيرد , ررم بنعمرار أقرل مر  سرنة , المستشرف فئرا  التر  قبلر  فر  أ  أكثر ال كما لاحظ  الدراسة  -

وضررررور  وجرررود طبيرررب , الحوامرررل بشررركل دوري مررر  قبرررل أطبررراء النسرررائية والتوليرررد اقبرررة , وفحرررص علررر  أرميرررة مر 

شرورا  ومر  ثرم الفحرص السرريري الجيرد للكشرف عر  الت , أثناء الولاد  لإجراء إنعراش الوليرد الروتينر  ف  الأطفال

حالتاررا للمستشررف  , فرر  حررال وجودرررا لتجنررب المضرراعفا  الترر  قررد تررؤدي إلرر  عجررت  , لإجررراء الترردبير الرراتم , وا 

 ونشاطاتام اليومية.,   نمط حياتام يؤثر ف
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إ  تحديد عوامل الخطور  المرتبطة بالمضاعفا  ) كما ف  أطفال الآفا  الاستقابية الرذي  يوضرعو  علر  حميرة  -

 , يم ك  م  التنبؤ بنوعية حيا  الأطفال ونمطاا .   (خاصة مدى الحيا

تتيررد مرر  العرربء الاقتصررادي علرر  النظررام الصررح  ) التررنخر فرر   , إ  بعررض الممارسررا  الطبيررة فرر  المستشررف  -

, وغيررررا وكرذلك الترنخر فرر  إجرراء الاستشرارا  الطب يرة العينيرة والوراثيرة  , إجرراءا  الفحروص المخبريرة والشرعاعية

مرررا يسرررتوجب اعتمررراد ر  المكرررو  والترررنخر فررر  التشرررخيص , و مرررا يرررنجم عنررره طرررول فترررمررر  الاستشرررارا  الطب يرررة( , 

 ستراتيجيا  موحد  للقبول والمتابعة والتخريج.إ

 

 صعوبا  البح  :

, وقصرر بسربب اقتصرار العينرة المدروسرة علر  الحرالا  المقبولرة فر  المستشرف  , الت  واجا  البحر  تنوع  العقبا 

والاقتصرار علر   , , مر  تخفيرف للقبرولا  covid-19فتر  إنجات البح  خال عام واحد, وتنثر الدراسرة بفترر  جائحرة 

 الذي أث ر ف  الإجراءا  والتدابير المطب قة عل  المرض . , قبول الحالا  الإسعافية , إل  الوضع الاقتصادي

نظرررراً للظرررروف الاجتماعيرررة والاقتصرررادية  , الترررتام الأررررل بالمتابعرررة بسررربب عررردم , تعرررذ ر متابعرررة النترررائج بعيرررد  الأمررردو 

 كما حد   المد  التمنية المجرى خالاا البح  م  متابعة النتائج .  والجال بنرم ية المتابعة الدورية ,
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 التوصيا  والمقترحا  :

 تقسم التوصيات والمقترحات على عدّة مستويات :

 عل  مستوى المجتمع :

جراء اختبارا  ما قبل التواج . -1 ه بالتقليل م  تواج الأقارب, وا   التثقيف الصح  العام والموج 

تشجيع الصرحة المدرسرية بالتعراو  مرع أطبراء الأطفرال وأطبراء العيرو  علر  إجرراء فحرص سرريري , وفحرص   -2

عيررو  لطرراب الصررف الأول الابترردائ  قبررل البرردء العررام الدراسرر  , وكتابررة تقررارير طبيررة دوريررة كررل سررنة عرر  

 وضعام الصح  ترفق بنضابيررم المدرسية .

ومة والطفولة , لمتابعة الحمول بشكل دوري وفحص حديث  الرولاد  إنشاء مراكت رعاية طبي ة متخصصة بالأم -3

 لرصد التشورا  المختلفة وتحويلاا للمستشف  , للحصول عل  أفضل رعاية صحية .

 

 

 عل  مستوى مستشف  الأطفال الجامع  ومستشف  المواسا  :

 , د  البيانرررا  المركتيرررةوربطارررا بقاعررر , إنشررراء قاعرررد  بيانرررا  إلكترونيرررة مختصرررة بمرضررر  التشرررورا  الخلقيرررة -1

وتحديثاا شارياً , لتشمل جمع بيانا  المرض  منذ دخرولام للمستشرف  إلر  حري  تخررجام , وبالترال  إمكانيرة 

 تعكس واقع المشكلة الصحية عل  مستوى القطر . , إجراء دراسة إحصائية دقيقة
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م برري  أطبرراء الأطفررال وأطبرراء ضرررور  وجررود عيرراد  عينيررة فرر  مستشررف  الأطفررال , لسرراولة التواصررل والتقيرري  -2

 العيو .

تو عية الأرل حول إجراء استشار  عينية لأفراد العائلة ف  حال وجود إصابة عينية لدى طفرل مصراب بمررض  -3

 وراث  , أو تشورا  خلقية متعدد  .

 

 

 عل  مستوى البح  العلم  :

لتسرررايل  , تحرررد   شرررارياً  , إجرررراء دراسرررا  تشرررمل جميرررع مشررراف  القطرررر مررر  خرررال قاعرررد  بيانرررا  مشرررتركة -1

ة , الوصول إل  البيانا    وتعميم النتائج ., وكتابة تقارير سنوية , وتحليلاا م  قبل الكوادر المختص 

 إقامة دورا  تعليمية للكادر الطب  ف  كيفية جمع البيانا  , وتحليلاا إحصائياً , والاستفاد  م  النتائج.  -2

 كو  لبنة أساسية تبن  علياا الدراسا  المستقبلية .دعم الدراسا  الإحصائية وتمويلاا , لت -3
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 : الخاصة

و سربباً شرائعاً للعجرت والمراضرة والوفيرا  , وعبئراً اقتصرادياً واجتماعيراً , راسة جتءاً م  مشركلة صرحي ة , تعرد  تعكس الد

المبذولرة علر  مسرتوى الأفرراد وتعتيرت الجارود , وتحقيرق نترائج أفضرل مر  خرال الروع  العرام  , نستطيع تجن رب وقوعارا

 والمجتمع والأنظمة الصحي ة والقواني  العامة .
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Abstract 

 

Research background and importance: Eye injuries include a third of 

genetic diseases, and genetic eye diseases may appear isolated or as part of a systemic 

syndrome. Some cases may affect visual acuity or the shape of the eye, and there are some 

cases that are incidentally discovered during routine eye examination without any complaint 

from the patient. 

Research objective: To investigate eye injuries in children and their relationship to 

genetic diseases, with the aim of knowing the incidence rate and assisting in early diagnosis 

and accurate treatment to reduce morbidity and mortality rates. 

Research materials and methods: A retrospective cohort study for children 

with one or more deformities admitted to the University Children's Hospital, who underwent 

an eye consultation during the period from June 1, 2020, to May 31, 2021. A suitable form 

was created for all required data, then the data were extracted, represented in tables, and 

discussed and compared with global studies. 

Results: The sample size was 680 children, with a higher prevalence of males (55.4%). 

Among them, there were 500 children under one year of age (72.52%). It was found that 215 

patients (31.61%) suffered from eye injuries, and the most common eye manifestations were: 

upward-slanting palpebral fissure, strabismus, exophthalmos, nystagmus, and optic nerve 

pallor. With the study of injury symmetry, the bilateral injury was found in 189 patients 

(27.8%). When investigating the history of eye injury in the family, 23 children (3.4%) had a 

positive family history of eye injury. The final diagnosis was divided into three groups: 98 

children (14.4%) suffering from genetic syndromes, 43 (6.3%) with metabolic disease, and 

539 (79.3%) with multiple undiagnosed birth defects. By studying the relationship between 

eye manifestations and some of the variables that were studied, there was a relationship 

between eye manifestations and age, degree of kinship between parents, presence of another 

eye injury, whether the injury was unilateral or bilateral, presence of eye injury in the family, 

and the final diagnosis of the child. There was a statistically significant difference, where the ( 

P-value was less than 0.05 ) .  

Conclusion: It is essential to screen for symptoms and signs accompanying each deformity 

and to conduct an eye consultation and a genetic specialist consultation regarding appropriate 

genetic tests to establish an early diagnosis and avoid complications. 

Keywords: Genetic diseases, eye consultation, genetic tests, visual acuity. 
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