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الخاصة الإحت�اجاتاستشاري طب الأطفال ذوي 
استشاري طب الرضاعة الطب�ع�ة 

ي إدارة مستشف�ات 
أخصائئ

معتمد ارلنفاحص متلازمة 
مدير إدارة التدر�ب والمعاهد والأبحاث الإ�لين�ك�ة 

ة  ن بمدي��ة الشئون الصح�ة بالج�ي

ي الوراث�ةالبصمةدور 
تشافالا��ن

ي المبكروالتدخل
الإعاقات�ن

المختلفة



عد
ُ
ا، الأول��ةوذاتالمهمةالقضا�امن الإعاقاتقض�ةت نتشارهالا نظر�

ا�د ن هاالم�ق �هالأفرادورفاه�ةصحةع�المبا�ش وتأث�ي
�
وع�موأ

.ككلالمجتمع
ز ي والتدخلت لا الحاهذەعن المبكر ال�شفأهم�ةوت�ب العلا�ب

ا�دتز وقدبها، المُرتبطةثارالآ حدةمن �حد أن�مكنإذ، ال��ــــع
ا الاهتمام ي الوراث�ةالبصمةبدور مؤخر�

.ذلك�ن
ي ل�مسنقدم، وعل�ه

صن�فاتتع�عامةنظرةالمخت�العرضهذا�ن
ي الوراث�ةالبصمةدور �ستعرضثم، الإعاقات

مععنهاكرالمبال�شف�ن
ي اتالتوص�بعض تقد�ممع، القائمةوالتحد�اتم��دةعلم�ةأدلة

اليق
ي �ةالعملوفائدتهاالوراث�ةالبصمةتطب�قاتمن تعزز أن�مكن

هذا�ن
.المجال

:مقدمة



 
�
ي العالم�ةالصحةمنظمةعن الصادرةالتقار�رلأحدثوفقا

، 2022عام �ن
ع�عصب�ةتطور�ةب�عاقةمصابشخص مليون70حوا�ي هناكأنُ�قدر

�فطارتفاع معدل انتشار اضطرابات إ�الأرقام�ش�ي . العالممستوى
ي العقدخلال % 38بنسبةالتوحد

أم��ك�ةدراسةأظهرتكما. الما�ن
صطف�ً 44كلمن  1أن2021عام أج��ت

َّ
.وحدالتط�فباضطرابُ�شخ

ا�دةالمعدلات هذەإن ن الآل�اتفهم أهم�ةع�الضوء�سلط الم�ق
تط��رإ�بالإضافة، الاضطراباتهذەوراء ال�امنةوالجين�ةالبيولوج�ة

ات. المبكرلل�شفدقةأ��� �شخ�ص�ةأدوات صع��اتالتتجاوزالتأث�ي
تماع�ةواجنفس�ةآثار إ�، الفرديالمستوىع�والسلوك�ةالتعل�م�ة

. بأ�ملهاالأ�ع�تؤثرالمدىبع�دةواقتصاد�ة
ي الح�اةمدىبالتوحدالمصاببالشخصالاهتمامتكلفةتقدر

لولا�اتا�ن
لذا، . دولارمليون2إ�1.5بحوا�ي المتحدةوالممل�ةالأم��ك�ةالمتحدة

وريمن  ي ال�ن
ي نهجتبين الأ�ودعمالمبكرالتدخل�شملمتكاملعلا�ب

.الأطفاللهؤلاءاللازمةوالصح�ةالتعل�م�ةالخدماتو�تاحة



:التطور�ةالإعاقاتع�عامةنظرة
صنف

ُ
اضطراب ل�شمرئ�س�ةفئاتعدةإ�العصب�ةالنمائ�ةالاضطراباتت

فرط واضطرابالفكريالنموواضطراباتالتواصلواضطراباتالتوحدط�ف
.النمائ�ةالنفس�ةوالاضطراباتالانتباەو�شتتالحركة

ي والأعراضللسلوكال����ةالملاحظةع�بناءً التشخ�صيتم
قارناليق

ُ
بقوائمت

ي التشخ��ي الدل�لمثل المُوحّدةالدول�ةالتشخ�ص
ضطراباتللا والإحصائئ

اختباراتجانب استخدام إ�،ICDللأمراضالدو�تصن�فأو DSMالنفس�ة
.الإعاقةوشدةمستوىلتحد�دالمُقنّنةوالنمائ�ةالذكاء

عزىأن�مكنلا 
ُ
اء�ختلفبينما. الجيناتإ�الحالات جميعت ول مقدار حالخ�ب

اادور� تلعبالبيئ�ةالعواملأنالواضحفمن، والبيئةالجيناتمساهمة . أ�ض�
اتصع��أوالحملأثناءللأمالمناع�ةالاستجابةعوامل مثل تتحد أن�مكن

.تفاقمهاأوالحالةلتسببالوراث�ةالعواملمعالولادة



ادور� تلعبالجيناتأنالواضحمن أصبح، صحتنا ع�الجيناتتأث�ي ك�ف�ةدراسةبعد 
ا � ي كب�ي

حد بالتو مصابأ�تهأفرادأحدشخص ما لدىكانإذاأنهالباحثونوجد . التوحد�ن
ا �كونأنالمرجحفمن،  ابه مصاب� . أ�ض�

اضطرابانهمار�تومتلازماتالهشة Xمتلازماتومن المتلازمات الجين�ة المعروفة ، 
ي �شوهاتعن ينتجبالتوحدمرتبطان

ن �ن فقط من حالات ٪ 1فإن، ذلكومع. واحدجني
.  جين�ة�شوهاتعن ناتجةالمتلازم�ةغ�ي التوحد

ن "الآن حيق يوجد لا  ي مما، " التوحدجني
ن يوجدلا أنه�عين ي طفراتكباستمرار�ظهرجني

�ن
ن أيأنيبدو، لا كما انه . بالتوحدمصابشخص كل ي باستمراريتسببجني

لإصابةا�ن
.تحورەيتمعندمابالتوحد

ن وجه ع�التنبؤالمستح�ل، من لذلك هذەمتلك�الذيالجد�دالمولودكانإذابماال�قني
ي �شخ�صهسيتمالشائعةغ�ي الطفرات

.بالتوحدالنها�ة�ن



ي الطب�ةالبحوثمجلس أجراها دراسةتوصلت
إ�توأما516شملت2015�ن ب��طان�ا�ن

اوحبنسبةوراث�ةعوامل نت�جة�حدثالتوحدمرض أن ن ت�ق ي 98إ�74بني
.المئة�ن

ن من ف��قوقال ن من 181إنالمل��ةلندن كل�ةلدىالباحثني خضعواالذينالمراهقني
ةبدرجةيزدادالمعدلأنكما،  التوحد من �عانونللدراسة ن كب�ي الذينثلةالمماالتوائمبني

كون ي �ش�ق
".إ�هإندي"النوويالحمضنفس �ن

ات، إنالنف�ي للطب" جاما"لدور�ةالباحثونوقال تلعب، الجيناتمئات�كنلم إنع�ش
ي دورا

.كل�االبيئ�ةالعوامل�ستبعدون، وهم لا بالمرضالاصابة�ن

ن وجه ع�التنبؤالمستح�ل، من لذلك هذەمتلك�الذيالجد�دالمولودكانإذابماال�قني
ي �شخ�صهسيتمالشائعةغ�ي الطفرات

.بالتوحدالنها�ة�ن



ي الاستعداد�لعب
 الجين�ةوالطفراتالورائ�

�
 دورا

�
ي هاما

لاضطراباتباالإصابة�ن
 . العصب�ةالنمائ�ة

�
ج��تلدراسةوفقا

�
ت2022عام أ �ش

ُ
ي و�

 Natureمجلة�ن
Genetics،44الباحثونحدد 

�
 موضعا

�
 جين�ا

�
الإصابةخطر ب��ادةمرتبطا

.  التوحدط�فباضطرابات

من %10-5أن2021عام كال�فورن�ا جامعةعن صادرةدراسةأوضحتكما
تكنم ولالطفلعندمرةلأولحدثتجين�ةلطفراتترجعالتوحدط�فحالات 
ي الا�تشافاتهذە�ساهم. الوالدينمن موروثة

ي البيولو الأساسفهم �ن وراء �ب
.الاضطراباتبهذەالإصابة

الجين�ةالفحوصاستخدام بدأ كما 
�
ي مساعدةكأداةمؤخرا

�ثح، التشخ�ص�ن
ن  جين�ةطفراتلديهاالتوحدط�فأعراضذات الحالات من % 15-7أنتبني

ي الجين�ةالاختباراتأهم�ةتزدادأنالمتوقعمن . الأعراضهذەتف�
المستقبل�ن

.الاضطراباتلهذەالروتين�ةالتشخ�صأدواتمن كواحدة

:الوراث�ةالبصمةدور 



ي و عن� التوحد بأنالقائلالرأيتدعمالجين�ةالدراساتمن العد�د هناك
، رائ�

ن صلةوجود حديثةدراسةأثبتت: المثالسب�لع� ن و التوحدمرض بني جني
د ي ،(EN2(2انجل�ي

ي �سهمقد واليق
ي التوحدمن حالات % 40إ��صلما �ن

�ن
ن و�ساهم. السكانعموم  ي  EN2جني

ي التطور�ن سةالدراوتقدم. الطب��ي العصيب
ن أنوهوإضاف�اجين�ادل�لا ح، التوحد ط�فلاضطرابيؤهبقد  EN2جني و�ق�ق

ي الاضطراباتأنهذە الدراسة مؤل�ن 
ن عن التعب�ي �ن �غ�ي أن�مكن EN2الجني

".الطب��ي الدماغنمو كب�ي �شكل

الجيناتمن 800لا�تشافالحديثةوالدراساتالأبحاثنتائجتوصلت
اتالمسببمتوسط أنالج��ئ�ةالتحل�لاتواجزمت، التوحد عن المسؤولة

ي الجين�ة
ي أما80من با��� �قدرالتوحداضطراب �ن

20بحوا�ي فتقدرالعواملبا�ق
ي الفحصكشفكما ي الفسيولو�ب ي الخللعن المصاحبالعصيب

�عةالطب�ن
ن والوصلات، العصب�ةوالس�الات للدماغالبيوك�م�ائ�ة لدىالعصب�ةالمشابكبني

ن  .التوحديني



 ي
ع�اج��تعلم�ةدراسة13ب�اناتوتحل�لبفحصباحثونقام، 2016سنة�ن

االطفلكانإذاأنهع�نتائجهاكشفتالتوائم أخاەأوختهأفإن، بالتوحد مصاب�
ن وما، "متماثلتوأم "كانواإذا% 98بنسبةالإصابةخطر يواجهونالتوأم و 53بني

كب�ي د  حإ�تف�الجيناتأنيثبتما وهو " متماثلغ�ي توانم "كانواإن% 67
ةك�سبةأنإ�، الدراساتبعض ب�اناتفحصخلصكما. الاضطرابظهور  ب�ي

ي المتدخلةالجيناتمن 
كة�ي التوحدمرض �ن ي مش�ق

طراباتكاضأخرىأمراض�ن
كةالجيناتمن % 50من أ��� (النشاطفرط معالانتباە مالتعلوصع��ات) المش�ق

كةالجيناتمن % 40من أ��� (القراءةع�مثل  ).  المش�ق

ي دراسةبيّنتكما
ي الفحصإجراءأن2019عام  JAMAمجلة�ن

1107لدىالجيين
ي ساهمالتوحدط�فبأعراضأطفال

سببةالمالجين�ةالطفراتعن ال�شف�ن
.الحالات من % 29بنسبة

 ي
تدراسة�ن �ش

ُ
ي 2021عام �

طف�ً 101خضع،The Lancetالطب�ةالمجلة�ن
 
�
ي باضطرابمصابا

ي للاختبارنمائئ
الاختبارأنائجالنتأظهرت. الجينومشامل الجيين

ي ساهم
توج�هع�ساعد كما ،  الحالات من % 16عندمحددلتشخ�صالتوصل�ن
.  الحالات من إضاف�ة% 28لدىالمحددةالتشخ�ص�ةالاختباراتمن الم��د 



:ر�ةالتطو للإعاقاتالمعتمدةالاختبارات
العقودر مع�ملحوظةتطوراتالعصب�ةالنمائ�ةالاضطرابات�شخ�صشهد مجال 

ي الماض�ة
:المستخدمةالتقي�مأدوات�ن

 ي
ي القرنمن الخمسين�ات�ن

مثل اءالذكمقاي�سع�التشخ�صاعتمد، الما�ن
.  بين�ه-ستانفورداختبار

 ي
مثل جتما�ي الا والتفاعلالتواصلمهاراتتقي�ماختباراتظهرت، الستين�ات�ن

ADOS.
 ي

التوحد ط�فلاضطراباتمتخصصة�شخ�ص�ةمقاي�سطُورّت، الثمانين�ات�ن
 .CARSمثل 

مثل املةالشالاختباراتبطار�اتع�الاعتمادأصبح، الجد�دةالألف�ةبدا�ةومع
ADOS-2 وADI-R.

 
�
اوح، 2020عام لتقديراتوفقا التوحدط�فلاضطراباتالشاملالتقي�متكلفةت�ق
ن  الذينفالالأط�سبةارتفاع إ�التقار�ر�ش�ي كما. أم���ي دولار$ 5000-2500بني

ي النف�ي للتقي�مخضعوا
ي % 15من والنمائئ

ي % 20إ�2009عام �ن
.2019�ن



:ر�ةالتطو للإعاقاتالمعتمدةالاختبارات
النوويالحمض�سلسل تقن�اتتطور معDNA بأ�ملهالجينومتحل�لو�مكان�ة،

ن أولا�تشافوتم، مبهرةنتائجالمشاركةالجيناتعن البحثاع�فقد  جني
ن 800من أ��� حال�اوا�تشف، 2003عام بالتوحد ح ضوا�شكلمرتبط  جني
ي متدخل

.بالتوحدالاصابة�ن
 ال�املالإ�سوماختبار �سلسل:

WES | Whole Exome Sequencing |Complete DNA Sequence
ي �شخ�ص الأمراض الوراث�ة النادرة

ي . يتم تطب�قه �ن
ا إنه اختبار ورائ� مف�د جد�

لة للأمراض ، مثل التوحد ، الذي لم يتم تحد�د أو تصن�ف جيناته ذات الص
ي الصحيح

.  بالتفص�ل ، لفهم بن�ة الوراثة واخت�ار الاختبار الجيين
 شف�ي ال�امل ، �مكن اختبار مناطق �الإ�سوممن خلال تطبيق اختبار �سلسل

ن أو مجموع ن معني ي وقت واحد دون الحاجة إ� تحد�د جني
ة الآلاف من الجينات �ن

معينة من الجينات للدراسة



اتتحد�د�مكن، ال�املالإ�سوم�سلسل اختبار مع ي التغ�ي
من ويالنو الحمض�ن

ن خلال  ك�ي �سلسل هو ال�املالإ�سوم�سلسل . للجينومالوظ�ف�ةالمناطقع�ال�ق
ي للجيناتال�املالنوويالحمض

وتيناتإنتاجتوفراليق تم . الجسملوظائفاللازمةال�ب
ي للأمراضالمسببةالطفراتمن العد�د ا�تشاف

ي الآن حيق العلمحددهااليق
مناطق �ن

ي . �سومالإ 
ن �ن ي الجين�ةالاختباراتمعظم أنحني

ي إجراؤهايتماليق
الأمراضص�شخ��ن

اتفحص  ا جين� ختباراتافإن، بالمرضمرتبطةأنها�عتقدجيناتعدةأوفقط واحد�
ي الجيناتآلافتفحص ال�املالإ�سوم�سلسل 

عالةفف�ي ، لذلك. وقت واحد�ن
ي للغا�ة

، ذلك�إبالإضافة. للمرضالمعقدةللصورالوراث�ةالأسبابعن ال�شف�ن
ي جد�دةطفراتلإ�جادمثال�ةط��قةف�ي ، ال�املالإ�سوم�سلسل اختبار بفضل

�ن
.الأمراضمن ل�ث�ي النمط�ةغ�ي النتائجوتحد�دمختلفةأمراض

ي ال�املالإ�سوم�سلسل باستخدام
ي التشخ�ص�ن

�ساعدفإنه، د التوحلمرضالتف���ق
ي موجودةللتوحدالمرشحةالجيناتكانتإذاما �شخ�صع�

عملا أمالم��ض�ن
ن توف�ي  لذلك. الأخرىاث�ةالور للأمراضبالتوحدالشبيهةللأعراضال����ةالنتائجتمي�ي

ي ، 
ي الأساسع�الضوء�ل�ق

التوحدلحالات الجيين



اذن
 ا�دةأدلةدجتو ن إجراءأهم�ةع�الحديثةالدراساتمنم�ق

الللأطفالتشخ��ي التقي�ممنكجزءالجين�ةالاختبارات
ها أوالتوحدط�فباضطراباتإصابتهمالمحتمل منغ�ي

.العصب�ةالنمائ�ةالاضطرابات

 ا�دةالفائدةإ�الأدلةهذەو�ش�ي ن مضالحفحوصلإجراءالم�ق
ي وال�شفالنووي

شخ�صالتبروتوكولات منكجزءالمبكرالجيين
.الاضطراباتمنالفئةلهذەالق�اس�ة



�اتالتحدبعض هناكأنإلا، الجين�ةالفحوصاتإجراءأهم�ةع�الواعدةالأدلةمن الرغمع�
ي 

ن ما زال اليق :معالجتهايتعني

اوحالواسعالجينومتحل�لتكلفة: المرتفعةالتكلفة ن ت�ق من �حد مما، دولار 4000-2000بني
.الاختباراتتعم�مإمكان�ة

ن العلاقة: النتائجتفس�ي تعق�د ةحتاجوتمعقدةالأمراضوظهورالجين�ةالطفراتبني مما، خ�ب
.  للأطباءالمتخصصالتدر�بمن الم��د توف�ي �ستد�ي 

منظمةأجرتهتحل�لحسب : ال�شفمعدلات انخفاضCochrane  تراوحت، 2021عام
.الحالات فقط من % 42-28من للأعراضالمسببةالطفراتعن ال�شف�سبة

زمن�ةاتف�ق وع�المر�ن من أ��ب بأعدادال����ةالأبحاثمن لم��د حاجةهناكزالت، ما لذلك
حصالفبروتوكولات ضمن الجين�ةالاختباراتإدراجمن المدىط��لةالفائدةلتقي�مأطول

.والتشخ�ص

:بالأدلةوالثغراتالتحد�ات



:توص�ات
:التالیةالتوصیاتتقدیمیمكن، الحالیةالأدلةعلىبناءً 

دلتحدیالأمدطویلةوالمتابعةالكبیرةالأعدادذات الدراساتمن المزیدإجراء
فينشُریلتحلأشارحیث. الجینیةالاختباراتمن أكبربشكلالمستفیدةالفئات

JAMA Pediatrics  ذلكضرورةإلى2022عام.

واتخاذالنتائجتفسیركیفیةحول للأطباءواضحةوإرشاداتتوجیھاتتطویر
.علیھابناءالمناسبةوالعلاجیةالسریریةالقرارات

بذلكأوصتحیث، الجینیةالاختباراتتكلفةلتخفیضالتأمینیةالتغطیةتوفیر
علىالحصولفيالتكافؤلتوفیر2021عام الأطفاللطبالأمریكیةالأكادیمیة

.   الرعایة

لسدنوالباحثیالجینیةوالمختبراتالسریریینالأطباءبینالتعاونتعزیز
.فاعلیةأكثرجینيفحصإستراتیجیاتووضعالمعرفةفيالثغرات



:الختام
ي 
ي ثورةأحدثتالجين�ةالأبحاثأنالواضح، من الختام�ن

سالأسفهم �ن
إلا، حد�اتالتمن بعض الرغموع�. العصب�ةالنمائ�ةللاضطراباتالج��ئ�ة

ي تلكمثل -الحديثةالدراساتنتائجأن
تاليق �ش

ُ
ي �

مجلة�ن
Neuropsychopharmacology  ن الروابطوأظهرت2022عام طفراتبني

ي محددة
ن  NRXN1و  SHANKجينات�ن ظهر-التوحدط�فأعراضو�ني

ُ
ت

ي مساعدةكأداةالجين�ةللاختباراتالمحتملالدور
.يقالدقالتشخ�ص�ن

الفحصب�اناتمعالجين�ةالمعلوماتدمجأهم�ةتزدادأنالمرجحمن 
أه�لوتعلاج خططوضع أجلمن حدةع�م��ضل�لوالنفس�ةال����ة

ن الجهودتكاتفالتطوراتهذەستتطلب. مخصصةشخص�ة تلف مخبني
ا�الجين�ةالمعرفةلاستثماروالبحث�ةالطب�ةالتخصصات ن ي دةالم�ق

ن �ن تحسني
.المر�ن من الفئةهذەرعا�ةنتائج
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	دور البصمة الوراثية في الاكتشاف والتدخل المبكر في الإعاقات المختلفة
	تُعد قضية الإعاقات من القضايا المهمة وذات الأولوية، نظرًا لانتشارها المتزايد وتأثيرها المباشر على صحة ورفاهية الأفراد وأُسرهم وعلى المجتمع ككل.�وتبرز أهمية الكشف المبكر عن هذه الحالات والتدخل العلاجي السريع، إذ يمكن أن يحد من حدة الآثار المُرتبطة بها، وقد تزايد الاهتمام مؤخرًا بدور البصمة الوراثية في ذلك.�وعليه، سنقدم لكم في هذا العرض المختصر نظرة عامة على تصنيفات الإعاقات، ثم نستعرض دور البصمة الوراثية في الكشف المبكر عنها مع أدلة علمية مؤيدة والتحديات القائمة، مع تقديم بعض التوصيات التي يمكن أن تعزز من تطبيقات البصمة الوراثية وفائدتها العملية في هذا المجال.�
	 وفقاً لأحدث التقارير الصادرة عن منظمة الصحة العالمية في عام 2022، يُقدر أن هناك حوالي 70 مليون شخص مصاب بإعاقة تطورية عصبية على مستوى العالم. تشير الأرقام إلى ارتفاع معدل انتشار اضطرابات طيف التوحد بنسبة 38% خلال العقد الماضي. كما أظهرت دراسة أمريكية أجريت عام 2021 أن 1 من كل 44 طفلاً يُشخَّص باضطراب طيف التوحد.�إن هذه المعدلات المتزايدة تسلط الضوء على أهمية فهم الآليات البيولوجية والجينية الكامنة وراء هذه الاضطرابات، بالإضافة إلى تطوير أدوات تشخيصية أكثر دقة للكشف المبكر. التأثيرات تتجاوز الصعوبات التعليمية والسلوكية على المستوى الفردي، إلى آثار نفسية واجتماعية واقتصادية بعيدة المدى تؤثر على الأسر بأكملها. �تقدر تكلفة الاهتمام بالشخص المصاب بالتوحد مدى الحياة في الولايات المتحدة الأمريكية والمملكة المتحدة بحوالي 1.5 إلى 2 مليون دولار. لذا، من الضروري تبني نهج علاجي متكامل يشمل التدخل المبكر ودعم الأسر وإتاحة الخدمات التعليمية والصحية اللازمة لهؤلاء الأطفال.
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