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 العــѧѧѧѧѧѧѧربي المـѧѧѧѧلخص

 الأمѧѧراض من متنوعѧѧѧѧѧѧة مجموعة یمثѧѧѧѧѧѧѧل المتѧѧѧѧѧѧѧوارث الفقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاعي البشѧѧѧѧѧѧѧѧѧره تحلѧѧѧѧѧѧѧل مرض

 والأغشѧѧѧѧѧѧѧیة جلѧѧѧدبѧѧѧѧال فقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاقیع وظھور الجلѧѧѧѧѧѧد بھشاشѧѧѧѧѧѧѧة یتمѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧیز و ,الوراثیѧѧѧѧѧѧѧѧѧة الجلدیѧѧѧѧѧѧѧѧة

 المѧѧѧرض ھذا یѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧرتبط ما وغالباً  ,میكانیكیѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧة إصѧѧѧѧѧابة أي بعѧѧѧѧѧѧد المخاطیѧѧѧѧѧة؛

 الإكلینیكیѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧة الصѧѧѧѧѧورة تتضѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧمن .الجلѧѧѧѧѧѧد خѧѧلاف أخرى أعضѧѧѧاء فѧѧѧѧѧى باضѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧطرابات

 الأولѧѧѧѧѧي العمѧѧѧѧر سѧѧѧѧѧنوات فѧѧѧѧѧي للوفѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاة تѧѧѧѧؤدي قѧѧѧد الخطѧѧѧورة شѧѧѧѧѧѧدیدة أنѧѧѧواع للمѧѧѧѧѧرض

لا محدودة بإصѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧابات تتمѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧیز شѧѧѧدة أقѧѧѧل أنѧѧѧواع إلѧѧѧى بالإضѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧافة  اختѧѧѧѧѧѧѧلالات عن تخѧѧѧѧѧرج 

 .الأسѧѧѧѧѧѧنان و الأظѧѧѧѧѧѧافر تكѧѧѧѧѧѧѧѧѧوین فѧѧѧѧѧى

 
 أنѧѧѧواع ثѧѧѧѧѧلاث إلѧѧѧى المتѧѧѧѧѧѧѧوارث الفقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاعي البشѧѧѧѧѧѧѧѧѧره تحلѧѧѧѧѧѧѧل مرض تصѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧنیف تѧѧѧѧم

 الفقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاعي البشѧѧѧѧѧѧѧѧѧره تحلѧѧѧѧѧѧѧل (2 ,البسѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧیط الفقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاعي البشѧѧѧѧѧѧѧѧѧره تحلѧѧѧѧѧѧѧل (1 :رئیسѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧیة

 نѧѧѧوع البѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاحثون أضѧѧاف و .الضѧѧѧѧѧمورى الفقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاعي البشѧѧѧѧѧѧѧѧѧره تحلѧѧѧѧѧѧѧل (3 ,المفѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧرقى

 .النصѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧفى الѧѧѧѧѧѧѧرابط بالجسѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧیم المتعلѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧق الفقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاعي البشѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧره تحلѧѧѧѧѧѧѧل بإسѧѧѧѧѧѧѧم جدیѧѧѧѧد

 أعضѧѧѧاء فѧѧѧѧѧى إضѧѧѧѧѧѧطرابات وجود یتمیزبعѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧدم البسѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧیط الفقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاعي البشѧѧѧѧѧѧѧѧѧره تحلѧѧѧѧѧѧѧل

 ،المفѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧرقى) شѧѧѧدة الأكѧѧѧѧѧѧѧثر الأنѧѧѧѧواع بینمѧѧѧѧѧѧѧѧѧا ,منھا بالقلیѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧل أو الجلѧѧѧѧѧѧد خѧѧلاف أخرى

 إصѧѧѧѧѧѧابات إلѧѧѧى تѧѧѧѧؤدى قѧѧѧد (النصѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧفى الѧѧѧѧѧѧѧرابط بالجسѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧیم والمتعلѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧق الضѧѧѧѧѧمورى

 .الجسѧѧѧѧѧѧم أعضѧѧѧاء مختلѧѧѧѧѧѧѧف فѧѧѧѧѧى شѧѧѧѧѧѧدیدة

 
 من مجموعة من تتكѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧون حیویѧѧѧѧѧѧѧة منطقѧѧѧѧة ھو الأدمة و رةالبѧѧѧѧѧѧѧش بیѧѧѧѧѧѧѧѧن المفѧѧѧѧѧѧѧرق 

 تتحѧѧѧѧѧѧѧѧѧد و تتѧѧѧѧѧѧѧѧداخل أن علѧѧѧى فریѧѧѧѧѧѧѧѧدة بمقѧѧѧѧѧѧѧدرة تتمѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧیز الѧѧѧѧѧѧѧتى الجزیئیѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧة المكونѧѧѧѧѧѧات

 و التركیѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧب دراسѧѧة تعتѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧبر .الخلѧѧѧѧѧѧوى للارتبѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاط مادة لتكѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧوین ,الآخѧѧر مع كѧѧل

 الباثولوجیѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧا آلیѧѧѧѧѧة لفھѧѧѧѧѧѧم السѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧبیل ھو المفѧѧѧѧѧѧѧرق لھѧѧذا الجزیѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧئى التكѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧوین

 البشѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧرة تحلѧѧѧѧѧѧѧل مرض تحѧѧѧѧѧت تنѧѧѧѧѧѧѧدرج الѧѧѧѧѧѧѧتى الأنѧѧѧѧواع لكѧѧѧѧѧل النسѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧیجیة و الجزیئیѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧة

 الخلѧѧѧѧѧѧوى الغشѧѧѧѧѧѧѧاء (1:الآتѧѧѧѧѧѧى من الأدمة و البشѧѧѧѧѧѧѧѧѧرة بیѧѧѧѧѧѧѧѧن المفѧѧѧѧѧѧѧرق ویتكѧѧѧѧѧѧѧѧѧون .الفقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاعي

القاعѧѧѧѧѧѧدى متضمناً  الجسѧѧѧѧѧѧѧѧѧیم الѧѧѧѧѧѧѧرابط النصѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧفى؛ الѧѧѧذى یتكѧѧѧѧѧѧѧѧѧون من :البقعѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧة الداخلیѧѧѧѧѧѧѧѧة, 

 ,المتألقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧة الصѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧفیحة (2 ,قاعدیѧѧѧѧѧة التحѧѧѧѧѧѧѧت الكثیفѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧة اللوحѧѧѧѧѧة و الخارجیѧѧѧѧѧѧة البقعѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧة



 .الكثیفѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧة الصѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧفیحة تحѧѧѧѧѧت فیمѧѧѧѧѧѧѧѧا المنطقѧѧѧѧѧѧѧة (4و الكثیفѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧة ةالصѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧفیح (3

 غѧѧѧѧیر و كولاجینیѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧة جزیئѧѧѧѧѧѧѧات عدة تمثѧѧѧѧѧѧѧѧل المفѧѧѧѧѧѧѧرق لھѧѧذا الجزیئیѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧة المكونѧѧѧѧѧѧات

 6 ألفѧѧѧѧѧѧѧا ,البلكتیѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧن ,7كѧѧѧѧѧѧѧولاجین , 4كѧѧѧѧѧѧѧولاجین :المثѧѧѧѧѧѧال سѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧبیل علѧѧѧى ,كولاجینیѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧة

 الفقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاع مستضѧѧѧѧѧѧѧѧѧد ,1-الفقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاعى الفقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاع مستضѧѧѧѧѧѧѧѧد ,انتیجѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧرین 4بیتѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧا

 فѧѧѧѧѧى خلѧѧѧل وأى .البیرلیكѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧان و ,النایѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧدوجین ,6نلامیѧѧѧѧѧѧѧني ,5لامینیѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧن ,2-الفقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاعى

 .الجلѧѧѧѧѧѧد ھشاشѧѧѧة إلѧѧѧى تѧѧѧѧؤدى الآخѧѧر مع كѧѧل تѧѧѧѧѧѧѧѧداخلاتھا أو المكونѧѧѧѧѧѧات ھذه

 
 إضѧѧѧѧѧѧѧطرابات ,بالجلѧѧѧѧѧѧѧѧѧد متعѧѧѧѧѧددة أعراض لѧѧھ الفقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاعي البشѧѧѧѧѧѧѧѧѧره تحلѧѧѧѧѧѧѧل مرض

 كѧѧل .جینیѧѧѧѧѧѧѧѧѧة طفѧѧѧѧѧرات صѧѧѧورة فѧѧѧѧѧى مختلفѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧة اختѧѧѧѧѧѧѧلالات و الجلѧѧѧѧѧѧد خѧѧلاف أعضѧѧѧاء فѧѧѧѧѧى

 التصѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧنیف اعتمѧѧѧѧد .للمѧѧѧѧѧرض ددةمتѧѧѧѧѧع تصѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧنیفات وضѧѧѧع إلѧѧѧى أدت العوامѧѧѧѧل ھذه

 فѧѧѧѧѧى الانقسѧѧѧѧѧѧѧѧѧام مسѧѧѧѧѧѧتوى تحدیѧѧѧѧѧѧѧѧد علѧѧѧѧى ركѧѧز كمѧѧا شѧѧѧѧѧѧѧѧѧكلیة أسѧѧѧس علѧѧѧى التقلیѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧدى

 دمج و الوراثѧѧѧѧѧѧة طریقѧѧѧѧѧѧة علѧѧѧى التѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧالى التصѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧنیف اعتمѧѧѧѧد ثѧѧѧѧم ,الجلѧѧѧѧѧѧد نسѧѧѧѧѧѧѧѧѧیج

 المنسѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧوبة الأسѧѧѧѧماء ازالѧѧة الѧѧѧى باللاضѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧافة الاكلینیكیѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧة و الجزیئیѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧة المشѧѧѧاھدات

 المتعѧѧѧѧѧѧѧѧددة الأنѧѧѧѧواع علѧѧѧى التصѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧنیف اعتمѧѧѧѧد ذلѧѧѧك بعѧѧѧѧѧѧد ثѧѧѧѧم .ضѧѧѧѧѧروریة الغѧѧѧѧѧѧѧیر

 فѧѧѧѧѧى الحѧѧѧѧѧѧѧدیث المعѧѧѧѧѧѧѧѧرفى وأفرزالتقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧدم .بینھѧѧѧѧѧѧѧѧѧم المشѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧتركة الأعѧѧراض و للمѧѧѧѧѧرض

 معرفѧѧѧѧѧة اسѧѧѧاس علѧѧѧى تصѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧنیف للمѧѧѧѧѧرض الجزیئیѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧة المرضѧѧѧѧѧѧѧیة الأسѧѧѧѧѧѧѧѧباب علѧѧѧم

 البشѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧره تحلѧѧѧѧѧѧѧل لمѧѧرض المختلفѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧة للأنѧѧѧѧѧѧواع المسѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧببة الجزیئیѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧة اللاختѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧلالات

 جینѧѧѧѧѧѧات رةعش حوالѧѧѧѧى فѧѧѧѧѧى النوعیѧѧѧѧѧѧѧѧة الجینیѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧة الطفѧѧѧѧѧѧѧѧرات معرفѧѧѧѧѧة أدت ثѧѧѧѧم .الفقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاعي

 الأنمѧѧѧѧاط طیѧѧѧѧف تفسѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧیر الѧѧѧى المѧѧرض من تعѧѧѧѧѧѧѧѧانى الѧѧѧѧѧѧѧتى العѧѧѧѧѧѧѧѧائلات فѧѧѧѧѧى مختلفѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧة

 الجزیѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧئى الجیѧѧѧѧѧѧѧѧѧنى التصѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧنیف وظھور ,الفقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاعى البشѧѧѧѧѧѧѧѧѧرة لتحلѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧل الظاھریѧѧѧѧة

 .للمѧѧѧѧѧرض

 
 مع البشѧѧѧѧѧѧѧѧѧرة داخل بفقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاقیع یتمѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧیز ,البسѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧیط الفقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاعى البشѧѧѧѧѧѧѧѧѧرة تحلѧѧѧѧѧѧѧل

 .تنѧѧѧѧѧѧѧدبا تѧѧѧѧѧѧѧѧترك أن بѧѧѧѧدون تلتئѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧم النѧѧѧѧѧوع ھذا صѧѧѧѧѧѧاباتإ .بسѧѧѧѧѧѧѧѧѧیطة داخلیѧѧѧѧѧѧة صѧѧѧѧѧѧاباتإ

 بعѧѧѧѧѧѧض وجود من الѧѧѧرغم علѧѧѧى ,السѧѧѧѧѧѧѧѧѧائدة الوراثѧѧѧѧѧѧة ھى للمѧѧѧѧѧرض الوراثѧѧѧѧѧѧة طریقѧѧѧѧѧѧة

 ,كѧѧѧѧѧѧѧوكین -فیѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧبر :ھى للمѧѧѧѧѧرض الشѧѧѧѧѧѧѧѧѧائعة الأنѧѧѧѧواع .المتنحیѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧة الوراثѧѧѧѧѧѧة ذات الحѧѧѧѧالات

 البشѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧرة تحلѧѧѧѧѧѧѧل ,أوجنѧѧѧا :ھى شیوعاً  الأقѧѧѧѧل الأنѧѧѧѧواع .میѧѧѧѧѧѧѧیرا -دولنѧѧѧѧѧѧج و ,كوبѧѧѧѧѧѧѧѧنر



 لبسѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧیطا الفقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاعى البشѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧرة تحلѧѧѧѧѧѧѧل ,المѧѧѧѧѧѧѧѧѧبرقش التلѧѧѧѧѧѧѧѧѧون مع البسѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧیط الفقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاعى

 ,الممیѧѧѧѧѧت المتنحѧѧѧѧѧѧѧѧѧى البسѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧیط الفقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاعى البشѧѧѧѧѧѧѧѧѧرة تحلѧѧѧѧѧѧѧل ,العضѧѧѧѧѧѧѧѧѧلى الضѧѧѧѧѧمور مع

 الطفѧѧѧѧѧѧѧѧرات) كѧѧѧѧѧѧѧѧالین آل متلازمѧѧѧѧة و السѧѧѧѧѧѧطحى البسѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧیط الفقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاعى البشѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧرة تحلѧѧѧѧѧѧѧل

 ھذا فѧѧѧѧѧى السѧѧѧѧѧѧѧѧѧبب ھى14 الكѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧیراتین و 5للكѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧیراتین تشѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧفر الѧѧѧѧѧѧѧتى الجینѧѧѧѧѧѧѧѧѧات فѧѧѧѧѧى

 الخѧѧѧاص والجیѧѧѧѧѧѧن 7بѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧالكولاجین الخѧѧѧاص الجیѧѧѧѧѧѧѧن فѧѧѧѧѧى الطفѧѧѧѧѧѧѧرات .(النѧѧѧѧѧوع

 فѧѧѧѧѧى الطفѧѧѧѧѧѧѧѧرة .كѧѧѧѧѧѧѧوكین-فیѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧبر مرض تسѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧبب 4بیتѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧا التكѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاملى بѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧالبروتین

 مع البسѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧیط الفقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاعى البشѧѧѧѧѧѧѧѧѧرة تحلѧѧѧѧѧѧѧل مرض تسѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧبب البلیكتیѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧن جیѧѧѧѧن

 .أوجنѧѧѧا -البسѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧیط الفقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاعى البشѧѧѧѧѧѧѧѧѧرة تحلѧѧѧѧѧѧѧل و العضѧѧѧѧѧѧѧѧѧلى الضѧѧѧѧѧمور

 
 المتنحیѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧة الأمراض من مجموعة یمثѧѧѧѧѧѧѧل ,المفѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧرقى الفقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاعى البشѧѧѧѧѧѧѧѧѧرة تحلѧѧѧѧѧѧѧل

 .المتألقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧة لصѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧفیحةا مسѧѧѧѧѧѧتوى علѧѧѧѧى انحѧѧѧѧلال بوجѧѧѧѧѧود تتمѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧیز الѧѧѧѧѧѧѧتى الوراثѧѧѧѧѧѧة

 تحلѧѧѧѧѧѧѧل و ھیرلیѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧتز-غѧѧѧѧیر ,ھیرلیѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧتز :تشѧѧѧѧѧѧمل المѧѧѧرض لھѧѧذا الرئیسѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧیة الأنѧѧѧѧواع

 المشѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧفرة الجینѧѧѧѧѧѧѧѧѧات فѧѧѧѧѧى الطفѧѧѧѧѧѧѧرات .الحمیѧѧѧѧѧѧد الضѧѧѧѧѧامر العѧѧѧѧام الفقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاعى البشѧѧѧѧѧѧѧѧѧرة

 ألفѧѧѧѧѧѧѧا ,17كѧѧѧѧѧѧѧولاجین ,( 2 جاما و 3 بیتѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧا ,3 ألفѧѧѧѧѧѧѧا ) 5لللامینیѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧن المكونѧѧѧѧѧѧة للوحѧѧѧѧѧѧدات

  .المѧѧرض ھذال المسѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧببة ھى ,انتیجѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧرین 4 بیتѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧا و انتیجѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧرین 6

 
 ما منطقѧѧѧѧة فѧѧѧѧѧى فقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاقیع بوجѧѧѧѧѧود یتمѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧیز ,الضѧѧѧѧѧمورى الفقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاعى البشѧѧѧѧѧѧѧѧѧرة تحلѧѧѧѧѧѧѧل

 .الخطافیѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧة الألیѧѧѧѧѧѧѧاف تكѧѧѧѧѧѧѧѧѧوین فѧѧѧѧѧى خلѧѧѧل نتیجѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧة الكثیفѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧة الصѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧقیحة - تحѧѧѧѧѧت

 ھذا فѧѧѧѧѧى الوراثѧѧѧѧѧѧة .ضѧѧامرة نѧѧѧѧѧѧѧدبات و سѧѧѧѧلاق تكѧѧѧѧѧѧѧѧѧوین یتبعѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧھ الفقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاقیع التئѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧام

 ھى ثѧѧѧѧةالѧѧѧورا متنحیѧѧѧѧѧѧѧѧѧة الأنѧѧѧѧواع .المتنحیѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧة و السѧѧѧѧѧѧѧѧائدة الطѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧریقتین بكѧѧѧѧѧѧѧلا المѧѧرض

 -غѧѧѧѧیر مرض بینمѧѧѧѧѧѧѧѧѧا سѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧیمینز -ھѧѧѧѧѧالوبو مرض ھو الأنѧѧѧѧواع ھذه وأشѧѧѧد ,خطورة الأكѧѧѧѧѧѧѧثر

 ,تѧѧѧѧѧѧѧѧورین – كѧѧѧѧѧѧѧوكین :تشѧѧѧѧѧѧمل السѧѧѧѧѧѧѧѧائدة الأنѧѧѧѧواع .خطورة الأقѧѧѧѧل ھو سѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧیمینز -ھѧѧѧѧѧالوبو

 قصѧѧѧѧѧѧѧѧبة أمام الضѧѧѧѧѧمورى الفقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاعى البشѧѧѧѧѧѧѧѧѧرة تحلѧѧѧѧѧѧѧل ,بѧѧѧѧارت متلازمѧѧѧѧة ,باسѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧینى

 الفقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاعى الأدمة تحلѧѧѧѧѧѧѧل و الحكѧѧѧѧѧى الضѧѧѧѧѧمورى الفقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاعى البشѧѧѧѧѧѧѧѧѧرة تحلѧѧѧѧѧѧѧل ,السѧѧѧѧѧاق

 تѧѧѧѧم الضѧѧѧѧѧمورى الفقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاعى البشѧѧѧѧѧѧѧѧѧرة تحلѧѧѧѧѧѧѧل  حѧѧالات كѧѧل .الѧѧѧѧولادة لحѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧدیثى المؤقѧѧѧѧѧت

 لطفѧѧѧѧѧѧѧѧرات بالإضѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧافة .7للكѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧولاجین المشѧѧѧѧѧѧѧѧѧفر للجیѧѧѧѧѧѧѧѧѧن جینیѧѧѧѧѧѧѧѧѧة بطفѧѧѧѧѧѧѧѧѧرات ربطھѧѧѧا

 الخلایѧѧѧѧѧѧѧا سѧѧѧرطان حѧѧالات فѧѧѧѧѧى ,لѧѧѧѧلأورام المثبطѧѧѧѧѧѧѧѧѧة الجینѧѧѧѧѧѧѧѧѧات :مثѧѧѧѧل أخرى جینѧѧѧѧѧѧات



 و المتنحѧѧѧѧѧѧѧѧѧى الضѧѧѧѧѧمورى الفقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاعي البشѧѧѧѧѧѧѧѧѧره تحلѧѧѧѧѧѧѧل بمѧѧѧѧرض المرتبطѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧة القشѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧریة

 البشѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧره تحلѧѧѧѧѧѧѧل مرض فѧѧѧѧѧى أرجنیѧѧѧѧѧѧѧن -ل أیѧѧѧѧض لنѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧواتج المشѧѧѧѧѧѧѧѧѧفرة الجینѧѧѧѧѧѧѧѧѧات

 .(سѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧیمینز -ھѧѧѧѧѧѧѧѧѧالیبو) المتنحѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧى الضѧѧѧѧѧمورى الفقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاعي

 
 ھو ,النصѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧفى الѧѧѧѧѧѧѧرابط بالجسѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧیم المتعلѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧق الفقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاعي البشѧѧѧѧѧѧѧѧѧره تحلѧѧѧѧѧѧѧل

 سѧѧѧطح عنѧѧѧد الفقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاقیع بوجѧѧѧѧѧود یتمѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧیز و حدیثاً  علیѧѧѧѧѧھ التعѧѧѧѧѧѧѧѧرف تѧѧѧѧم الѧѧѧذى النѧѧѧѧѧوع

 النѧѧѧѧѧѧѧѧѧوعین .المتألقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧة ةالصѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧفیح و القاعدیѧѧѧѧѧѧѧѧة الخلایѧѧѧѧѧѧѧا بیѧѧѧѧѧѧѧѧن الانفصѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧال

 و الحمیѧѧѧѧѧѧد الضѧѧѧѧامر العѧѧѧѧام الفقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاعى البشѧѧѧѧѧѧѧѧѧرة تحلѧѧѧѧѧѧѧل :ھما المѧѧѧرض لھѧѧذا الرئیسѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧیین

 تحلѧѧѧѧѧѧѧل :ھى الأخѧѧرى الأنѧѧѧѧواع ,البوابѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧى الѧѧѧѧѧѧѧرتق مع الفقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاعى البشѧѧѧѧѧѧѧѧѧرة تحلѧѧѧѧѧѧѧل

 .أوجنѧѧѧا – الفقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاعى البشѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧرة تحلѧѧѧѧѧѧѧل و  العضѧѧѧѧѧѧѧѧѧلى الضѧѧѧѧѧمور مع الفقѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧاعى البشѧѧѧѧѧѧѧѧѧرة

 ,17كѧѧѧѧѧѧѧولاجین :الآتیѧѧѧѧѧѧѧѧة نѧѧѧاتللجѧѧѧѧѧѧي ھى المѧѧرض لھѧѧذا المسѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧببة الجینیѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧة الطفѧѧѧѧѧѧѧرات

 .بلیكتیѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧن و 4 بیتѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧѧا , 6 ألفѧѧѧѧѧѧѧا

 
ـــــــــــــاريخ يبـــــــدأ الفقــــــــــاعي البشـــــــــره تحلـــــل مــرض تشـــخيص          بالت
ــــــــــــــــى والفحــــــص العــــــــــــائلى المرضــــــى  ,للمــــــريض الـــــــــدقيق الاكلينيك
ـــــــع ــــك يتب ــــذ ذل ــــات أخ ــن خزع ــــــــد م  الإنقســـــــــــــام مســـــتوى لتحديــــــــــد الجل
ــــــــر .بالنســـــــــــيج ـــــــــــــــترونى المجھ ــــر الالك ـــــــــــة ھوحج  التشـــــــخيص فــى الزاوي
و ذ  ــــــــــــائى الخلـــــــل لتحديـــــــــد لـــك ــــــــى البن ــــــــر .النوع ــــــــــاعى المجھ  المن
ـــــــدم الــــــوامض ـــــــــات يق ــــــــافية معلوم ــــــل اض ــــــــل تمث ـــى ھامــــــة دلائ  عل
ـــــــل .للمــــــرض المســـــــــــببة الجزيئيــــــــــــة الاختـــــــــــــــلالات ــــض تحلي  الحم
ــــــــووى ج) الن د  ن  ـــــــــرات ( ـــــد اجرائـــــــــه يتــــــم الجينيــــــــــــة للطف  اجـــــــراء بع
ــــــــــالمجھر الفحــــص ــــــــــاعى ب  البشـــــــــره تحلـــــل لمرضــــى الــــــوامض المن
ــــــــــاعي ــــــــــــه الفق موعائلات ـــــــــرات مســح لعمـــــل  إ .الجينيــــــــــــة للطف  ســــــــتخدام
ـــــــــة المضـــــــــادة الأجســــــــــام  بتحلـــــــل الخاصـــــــة المســــــــــــتعمرة أحادي
ــــــد الفقــــــــــاعى البشـــــــــرة ـــــد التشـــــــخيص يؤك ـــــلا بع ــن ك ــــــــر م  المجھ
و الالكـــــــــــــــترونى ــــــــر  ــــــــــاعى المجھ  الاجــــــــــــراءات .الــــــوامض المن
ــــــــــــة التشخيصـــــــــــية ــــوع لتحديـــــــــد ضـــــرورية الدقيق  البشـــــــــره تحلـــــل ن
ــــــــــاعي أن حيـــث الفق ـــــــراض  ـــــــــــــــــــة الأع  محیراً  تشابھاً  تتشـــــــــابه قـــد الاكلينيكي
ـــة ــــــــــــولادة حــــــديثى فــى خاص ـــــــــة الـــــــــدقيق التحديـــــــــــد .ال  لطبيع
ـــــــــــــواع المســـــــــــببة الجينيــــــــــــة الطفـــــــــرات  لــــه للمــــــرض المختلفـــــــــــــة لللأن
ـــبل لتحســـــــين قصــوى أھميــــــــة ــــــــــــــارة ,الجزيــــــــــئى التشـــــــخيص س  اللاستش
و ,الجينيــــــــــــة ــــــــــــولادة قبـــــل مـــا تشـــخيص  الآن الحثيثــــــــــــة الجھــــــــود .ال  
ــــــــا فــى ـــــــــور طريقھ ـــى للعث ةبســـــيط طريقــــــة عل و آمنـــــــة , ـــــھلة   للتشـــــــخيص س
ــــــــــــولادة قبـــــل ـــــــــاء ال ـــــــــل أثن ـــــــــــرة المراح ــن المبك ــن .الحمـــــــل م  مـــا كــل م



أن نســـــــــتنتج ســـبق ــــــــــــــــا فــى المعـــــــــرفى التقـــــــــــدم   الجزيئيــــــــــــة البيولوجي
ــــم ــــط يقتصــــــر ل ـــى فق ــــــــير عل ـــــن ,التصـــــــــنيف تغي ــن ولك ـــــــــــع م أن المتوق  
ــــــر ـــى جذریاً  يؤث ـــخيص طــرق عل  الفقــــــــــاعي البشـــــــــره تحلـــــل مــرض تش
ـــــــــــوارث ـــــــــلاج .المت ـــــــــالى الع ــــــــالمريض العنايــــــــــــة حـــول حـــوريتــــــم الح  ,ب
ـــــــــارب ,المضـــــــــــاعفات منــــع ــــــول العلاجيــــــــــــة التج ـــــــلاج للوص  منھـــــــاجى لع
و ــــــــــــة المتابعـــــــــــــة  ــــــــالات الدقيق  الفقــــــــــاعي البشـــــــــره تحلـــــل لح
ــــــــــى الضـــــــمورى ـــــــــر للإكتشـــــــــــاف المتنح ــــــرطان المبك  الخلايــــــــــــا لس
ــــــــــرية ـــــــــــات .القش ــــــــــــــــتقبلية العلاج ــــــــــــة المس ـــــــــلاج :تشــــمل المحتمل  الع
ــــــــــــــنى و البروتي ـــــــــلاج  ـــــــــنى الع ـــى .الجي مالــــــرغ عل ــن  ــــــر عــــدم م  ھــــذه توف
ـــــــــــات ـــــــــا فــى العلاج ـــــــــالى وقتن الا الح ان  ـــــــــارب  ـــــــــــــة التج  المعملي
ـــــــا أظھـــــرت ـــــــلاج المــــــــذھل للتطــــــــور واقعــــــى ھـــدف أنھ  تحلـــــل مــرض لع
 .القريــــــــب المســــــــــــتقبل فــى الفقــــــــــاعي البشـــــــــره


