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 الممخّص  
 
لكشف المبكر او يا بيدف تحديد نسبة حدوثاللاذقية  محافظة فيشذوذات الخضاب عند حديثي الولادة  رست’د

من دم  عينة 300 تسحب’ ءات المسحية,ايط الضوء عمى أىمية إجراء مثل ىذه الاستقصتسمعن المصابين بالمنجمي و 
% بقيم تراوحت ما بين 4( بنسبة عينة 12عند حديثي الولادة )HbSعدد العينات التي أظيرت إن  .الحبل السري

دد العينات وع, أي حممة لخمة المنجمي (HbF>HbA>HbS)جميعيا , من قيمة الخضاب الكمية( % 6.1 - 3.2%)
أي  من قيمة الخضاب الكمية (%11 -% 3.8مابين ) تراوحت بقيم %3.6 بنسبة (عينة11)Hb  Barts أظيرت التي

,ىذه % 3.6نسبة ألفا تلاسيميا و %  4 للاذقيةمحافظة افي  HbS تكون نسبةبذلك  .حممة لخمة ألفا تلاسيمياجميعيم 
 ممية فيعو د حديثي الولادة كفحوص روتينية ة لشذوذات الخضاب عنلمرتفعة تبرز أىمية الاستقصاءات المسحياالنسبة 

كشف المواليد المصابين في و  الوفياتو مراضية بالتالي تقميل الإو متابعتيم بشكل مبكر و كشف المصابين بالمنجمي 
 أكثر تعقيداً ل مر الذي يستدعي إجراء تحاليالأالذين لا يمكن كشفيم فيما بعد بسبب اختفاء خضاب بارت و بتلاسيما ألفا 

 β/ .α  حساب نسبة سلاسل وأ DNAتحميل ك
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  ABSTRACT    

 

This paper investigates the Haemoglobinopathies for newborn babies in Lattakia city 

to figure out the rate of its occurrence and to early detect the Sickle cell disease. Moreover, 

it sheds light on the benefits of performing such screening. The experiment examines 300 

samples taken from the umbilical cord blood. we have noticed that the samples which 

show HbS have been 4%, all of them with (HbS<HbA<HbF). This means that all of them 

carry Sickle cell trait. The samples which show Hb Barts have been (3.6%); these high 

ratios explain the rewords of exploiting these sorts of tests in order to early detect the 

disease. Furthermore, in some cases, it is very difficult to diagnose Thalassemia Alfa 

patients later due to the absence of Hb Barts; this necessitates performing more 

complicated tests such as DNA analysis or α/ β chain ratio. 

 

Keywords: Haemoglobinopathies, screening test, neonatal, sickle cell, thalassemia. 
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 : مةمقدّ 
شذوذات الخضاب إحدى و , تجنب الاختلاطاتو مراضيتو إفي تقميل  ىاماً  يمعب الكشف المبكر عن المرض دوراً 

الوفيات المتعمقة بيا و في تقميل الامراضية  ىاماً  ا عند حديثي الولادة دوراً ل الكشف المبكر عنيمراض التي يشك  ىذه الأ
 . تحسين نوعية الحياةو 

 
  :هدف البحث

 اللاذقية بيدف: محافظةإجراء مسح استقصائي لشذوذات الخضاب عند حديثي الولادة في 
 . تحديد نسبة حدوثيا -1
 . المنجمي اب خصوصاً لأطفال المصابين بشذوذات الخضا الكشف المبكر عن -2
 . تسميط الضوء عمى أىمية إجراء مثل ىذه الاستقصاءات المسحية عند حديثي الولادة -3
 

 : أهمية البحث
 : تكمن أىمية ىذه الدراسة في النقاط التالية

حول العالم مع اختلاف  تعتبر شذوذات الخضاب أكثر الأمراض الوراثية شيوعاً  :شذوذات الخضاب شيوع -أ
ثنان من أكثر أشكال إتلاسيميا بيتا الكبرى و من المنجمي  يعتبر كلاً , [ 1] دوثيا باختلاف المجموعات العرقية نسبة ح

فريقيا إيتميز  بنسبة حدوث مرتفعة في  وفي [ 2] الخضاب الشاذ الأكثر شيوعاً  وى sالخضاب  .ىذه الشذوذات انتشاراً 
ألف شخص  50 تقريباً و وليد أسود  1000من كل  3يب كما يصوليد في بعض المناطق  60من كل  1حيث يصيب 

, كما أن [5-4-3] الايطالي واليوناني أ وأ ,الأصل العربي وفي الولايات المتحدة الأمريكية كما يصيب السكان ذ
لدراسة  وفقاً ذلك و % 7.6في مدينة اللاذقية المنجمي خمة  انتشار تبين أن معدل  حيثالمرض واسع الانتشار في بمدنا 

%( مثل 6بين سكان حوض البحر المتوسط ) بينما التلاسيميا بيتا ىي أكثر شيوعاً  ,[ 6]  0991أجريت في عام 
 .[ 7-6] الشرق الأوسط لذا يكتسب ىذان المرضان أىمية خاصة بالنسبة لناو قبرص و لبنان و اليونان وسوريا و ايطاليا 

 , [ 8]حية في الولايات المتحدة الأمريكيةامراضيتيا: تشكل شذوذات الخضاب إحدى أكبر المشاكل الص-ب
, كما أن الأطفال [4]ختلاطات المحتممة المترافقة معو لا(  فإن ىناك عدد من اSCDلمنجمي )لمداء اوبالنسبة 

 [5-3]خلال السنوات الثلاث الأولى من العمر المصابين بو ىم في خطر متزايد للإمراضية ولموفيات خصوصاً 
.لذا يساعد [4]الوفياتو من الإمراضية  لجة المبكرة قبل تطور الأعراض يمكن أن تحسن كلاً ومن المقترح أن المعا

مراضية ينقص بشكل واضح الإو  المبكر لتدخل الطبيبالتالي او التقصي عند حديثي الولادة في التشخيص المبكر 
 . [ 9] الوفيات خلال الخمس سنوات الأولى من العمرو 

لتحديد المواليد المصابين  أطمق المسح الاستقصائي عند حديثي الولادة أولاً : ةأىمية الاستقصاءات المسحي -ج
التلاسيميا الكبرى, حيث يرسل الأطفال إلى مراكز الرعاية و باعتلالات الخضاب ذات الأىمية السريرية  مثل المنجمي 

علاميم عن تطور المرض كما يتم إجراء تداخو يتم تثقيف الوالدين و الصحية الشاممة  لات طبية مبكرة بيدف منع ا 
نقاص الإمراضية و الإختلاطات المتعمقة بو   .[1]الوفياتو ا 
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بذلك تحديد الأزواج  المواليد حممة شذوذات الخضاب مؤمناً  لكن المسح الاستقصائي  يمكن أن يكشف أيضاً 
النصيحة تقديم و أىمية سريرية في المستقبل  والذين ىم في خطر لمحصول عمى طفل مصاب باعتلال خضاب ذ

ىذا مفيد في خطط الرعاية و كما يعطي التقصي معمومات عن توزع ىذه الأمراض الوراثية . [ 10] المشورة الوراثية ليمو 
 . [10]كما تساعد البرامج المنظمة في زيادة الوعي بين مجموعات الخطر .[9]الصحية
التقصي عن المرض : لادةالمنظمات الموصية بالمسح الاستقصائي عند حديثي الو و لجمعيات بعض ا -د

 National Institutes of Healthلمن قب عن الأصل العرقي موصى بوجمي عند جميع المواليد بغض النظر المن

Consensus Conference [11 ]كل  ما أن تقصي مواليد المجموعات ذات الخطر المرتفع موصى بو من قبل, ك
 The Americanل من قبو  The British Society for Haematology [13]و, [12]الصحة العالميةمنظمة  من

Academy of Family Physicians (AAFP) [14]. 
 

 [ 16-15] : وبينات السويةالهيموغم
 : وغموبينات السوية ىيميوجد سبعة أنماط من اليي

Hb Gower1,   Hb Gower 2, Hb Portland 2,  Hb Portland 1, HbA, Hb A2, Hb F  
           , Hb Portland 2 وHb Gower1, Hb Gower2 :ىي تة خلال الحياة الجنينيةنيا مؤقأربعة م

Hb Portland 1   تشاىد عند الجنين الطبيعي بعمر حممي أقل من ثلاثة أشيرو . 
 Hb F  (2α,2 γ ): يصبح  Hb F الييموغموبين المسيطر خلال الحياة الجنينية عندما يزداد اصطناع سلاسل وى 

αوγ , يتوقف اصطناع سلاسل حيثε, δ في الأسبوع العاشر الحممي ليبدأ اصطناع سلاسل   γ [8  ]  الرسم
بعد الولادة  ينخفض اصطناع , يشكل القسم الأكبر من الييموغموبين عند الولادة Hb F فإن لذا , (1)التوضيحي 

 فقط كميات قميمة جداً و %  2بعد عمر السنتين أقل من  حيث يشكل  Hb Fلذا ينتج كميات قميمة من  γ  سلاسل
 . %(1منو توجد عند الشخص البالغ )> 

Hb A  ( 2 α, 2 β)عند  بينما يشكل القسم الأكبر, ولادةعند الالكمي من الييموغموبين % 40% إلى 15شكل : ي
  .الشخص البالغ

Hb A2 (2α,2δ ) : العمر ليصل لمستواه عند  كل تدريجي خلال السنة الأولى منبش يزداد, عند الولادة غائباً يكون
 . % من الييموغموبين الكمي ( 3.5 –1.5)وىو الشخص البالغ 

                     
6   12  18   24   30  36   1     6   12   18   24  30  36  42  48      

Gestational Age     Birth             Postnatal Age                    
(in weeks)                                (in weeks)                     

 (1) رسم توضيحي
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 : شذوذات الخضاب
يمكن , اصطناع الييموغموبينلوراثية التي تنتج عن اضطراب في تعرف بأنيا مجموعة من المتلازمات السريرية ا

 : [  16] ىي و أن تصنف إلى ثلاث مجموعات رئيسية 
 . Hb Sالغموبين مثل خمل بنيوي في سلاسل  -0
 . الحال في التلاسيميا وأكثر من سلاسل الغموبين بالمعدل الطبيعي كما ى والعجز عن تركيب واحد أ -2

ىذه تشكل مجموعة من و   Hb A إلىHb F العجز عن إكمال التحول الطبيعي عند حديث الولادة من  -3
يمكن أن  ,السود الأمريكان% من 0.1 ديوجد عن, F (HPFH)الاضطرابات يشار ليا بالبقاء الوراثي لمخضاب 

 . نجد تشارك بين أكثر من نوع من ىذه الاضطرابات عند الشخص الواحد

 : الشذوذات البنيوية في الهيموغموبين -أ 
العديد من شذوذات  ,[15] (Weatherall,1999) ىيموغموبين شاذ بنيوياً 750تم تحديد  1998في عام 

بينما لا يمكن بالكروماتوغرافيا  ويمكن كشف  العديد منيا بالرحلان الكيربائي أ, اً دمويو  الخضاب ىذه صامتة سريرياً 
 .[16]كشف البعض الآخر

تصنف   بنيوياً , حسب  الاضطراب الوظيفي الناتج ويمكن أن تصنف إما حسب الشذوذ التركيبي البنيوي أ
 :[ 17] كالتالي

 .كثر شيوعاً الأ وىو  (Hb S  استبدال حمض أميني واحد مكان حمض أميني آخر )مثل -1
 .( Hb C Harlemيتم استبدال أكثر من حمض أميني )مثل أحياناً  -2
 .( Hb Leidenأكثر ) مثل  وحذف حمض أميني واحد أ -3
 .(Hb Leporeفي  δو β اندماج سلاسل الغموبين )مثل دمج سلاسل -4
حمض أميني  31دة شذوذ ينتج عنو زيا وىو  Hb Constant springمثل )الطبيعيتشكل سلاسل غموبين أطول من  -5

 .( سمسمة ألفافي 
  ًوراثية ىيو التي ليا أىمية سريرية و  الشذوذات الأكثر شيوعا :Hb S, Hb C, Hb D Punjab, Hb E  Hb 

Oarab  . 
لغموتاميك في الموقع السادس احمض استبدال  ينجم عن , الاضطراباتمن اسم لمجموعة و ى: المرض المنجمي

 [ 16]   ( المتلازمات المنجمية1يبين الجدول ), الفالينمسمة بيتا بحمض من الس
 

 المتلازمات المنجميةيبين ( 1جدول )
F% %A2 A% S% MCV الاضطرابات المنجمية 
<1 <3.5 62-65 35-38 N AS 

5-10 <3.5 0 88-93 N SS 

5-10 >3.5 0 88-93 L S/ β°  thalassemia 

1-10 >3.5 3-30 50-93 L S/ β+ thalassemia 

20-35 <3.5 0 65-80 N S/HPFH 

<1 <3.5 62-70 28-35 N/L AS/ α+ thalassemia 

<1 <3.5 68-78 20-30 L AS/ α° thalassemia 

1-10 <3.5 0 88-93 N/L SS/ α thalassemia 
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 : التلاسيميا -ب
أكثر من  وب في اصطناع واحد أالتلاسيميا ىي مجموعة مختمفة  من الحالات الوراثية التي تتصف بوجود عي

تصنف التلاسيميا بحسب نوع , سلاسل الغموبين التي تشكل الييموغموبين لكن من الناحية البنيوية ىذه السلاسل طبيعية
إن عيوب انتاج , تلاسيميا βوميا يتلاس α ىما  النمطان الأكثر شيوعاً , الغياب والسلاسل التي حدث فييا النقص أ

 .[17]فيي غير ىامة سريرياً   Hb Aإنتاج  فيلكن لكونيا لا تؤثر و  وصفت’ δ, γالسلاسل
  أكثر من مورثات ألفا و: مجموعة من الفاقات الوراثية تعزى إلى الحذف المورثي لواحد أ[18]تلاسيميا ألفا ,

 يعزى القسم الأكبر من حالات, ’16الموجودتين عمى الصبغي α2وα1 المورثتين α يشرف عمى تصنيع السلاسل 
% من الحالات تعزى  40-20وحوالي  جنوب الصين إلى الحذف المورثيو في جنوب شرق آسيا  Hمرض الخضاب 

مما ينتج عنو نمط  non-deletion α) ( ) (--/αTαوتلاسيما الفاαo thal إلى ترافق متغاير الزيجوت بين 
( الأنماط الرئيسية 2ن الجدول ), يبي( Hb Constant Spring)القسم الأكبر من ىذه الحالات ىي , ظاىري شديد
 .[17لتلاسيميا ألفا]

قريب في  وىو الدموية و في محافظة اللاذقية معتدل الشدة من حيث المظاىر السريرية  Hإن داء اليميوغموبين 
نمط جيني مترافق بخبن في الجينات  وتظاىراتو من الشكل المترافق بخبن في الجينات ألفا مما يطرح امكانية كونو ذ

الدموية أكثر شدة و حيث تكون التظاىرات السريرية   non –deletionalأكثر من كونو طفرة نقطية  اً أيض
 ( يبين الأنماط الرئيسية لتلاسيميا ألفا2جدول)                  . [19]أىميةو 

  الخضاب
 المتلازمة النمط الجيني الميزات السريرية حديث الولادة بعد السنة الأولى

 ــــــــــــــــــــ
* Hb Barts >80% 

Hb H, Hb Portland 
عند الولادة مع  وموت جنيني أ

 فقر دم  شديد
 الخزب الجنيني - -  / - -

Hb H  5-30% 

Hb Barts ±trace 

Hb CS 2-3 %)) 

Hb Barts 20-40% 
( Hb CS present ) 

 فقر دم انحلالي مزمن
 

- - /- α 

- - / α α )cs)  مرض الخضابH 

None Hb Barts 2-20% دم بدون فقر وفقر دم معتدل أ  
thalassemic RBC 

 
- - / α α 

- α /- α تلاسيميا صغرى 

None 

(Hb CS 1 %) 
Hb Barts 1-2% 

( Hb C S present ) 
 

 دموية ولااضطرابات  سريرية أ

- α/ α α 
α α/α α)cs) حممة صامتين 

None 

 

Hb Barts  0- trace  

 واضطرابات  سريرية أ لا
 دموية

α α/ α α طبيعي 

 :تلاسميا بيتا ( يوجد نقصβ+  )غياب في تشكل السلاسل بيتا وأ (β°) ,’ طفرة مسؤولة  200وصف حوالي
 (.3وصفت عدة متلازمات سريرية موضحة في الجدول )’عن تلاسيميا بيتا, لقد 

 ( يبين الأنماط الرئيسية لتلاسيما بيتا3جدول)
 مط الجيني          المتلازمةالن الميزات السريرية نمودج الخضاب
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 حالة متماثل المواقح

 
Hb A


, Hb F


,  Hb A2 وسطى وتلاسيميا كبرى أ متغير β+ Thalassemia         β+/ β+ 

 
Hb A 0, Hb A2 المتبقي , متغير  Hb F تلاسيميا كبرى β° Thalassemia           β°/ β° 

 
Hb A 0,  Hb F100%, Hb A2 0 

 
 °δ β° Thalassemia   δ β°/ δ β تلاسيميا وسطى

 
Hb A 0, Hb F 75%, Hb A2 0%, Hb 

lepore25% 
 Hb lepore     lepore/lepore تلاسيميا كبرى

 حالة متغاير المواقح

Hb A2, slight  Hb F تلاسيميا صغرى β+ Thalassemia          β+/ β 

 
Hb A2, slight  Hb F تلاسيميا صغرى β° Thalassemia            β°/ β 

 
5-20% Hb F تلاسيميا صغرى δ β° Thalassemia     δ β°/ δ β 

 
Hb F, Hb A2,  Hb lepore 5-15% تلاسيميا صغرى Hb lepore     Hb  lepore/ β 

 

 [ 20] : كيف نقرأ نتائج الرحلان عند حديثي الولادة
 إلى المتلازمات  عند حديثي الولادة يمكن أن تشير (  فإن نتائج مختمفة لمرحلان4موضح في الجدول ) وكما ى

 Hb H (4 β )و( (FSA = F>S>Aمع العمم أن ترتيب كتابة الخضابات حسب كميتيا ), المنجمية
 Hb Barts (4 γ)  . 

 التي تتوافق مع المتلازمات المنجميةو عند حديثي الولادة ( يبين نتائج رحلان الخضاب 4جدول )
CBC, reticulocytes نتائج الاستقصاءات  خضاب بعمر الشهرينال

 المسحية عند الولادة
 الاضطراب

 FS FS SS شير 12 – 6انحلال بعمر و فقر دم 

 FSC FSC SC فقر دم معتدل  بعمر السنتين ولا فقر دم أ

فقر دم معتدل  بعمر السنتين ولا فقر دم أ  FSA FSA or FS S  / beta + thal 

 FS FS S/ beta 0 - thal شير 12 – 6انحلال بعمر و فقر دم 

 FS FS S/delta/beta -thal فقر دم معتدل بعمر السنتين

 FS FS S / HPFH لا انحلالو لا فقر دم 

 وكما ى المنجمي غير الأخرى خضابالوذات ذلمواليد المصابين بشالمسح الاستقصائي لحديثي الولادة يكشف ان إ 
 Hb A فقط  يمكن أن يكونوا طبيعين لم يظير F رحلان الخضاب لدييم رالذين يظي المواليد ,(5الجدول) موضح في

ئية أي متلازمة تلاسيميا وأ ,تلاسميا كبرىمصابين ببيتا  أيضاً يكونوا  نأبعد بسبب عدم النضج الكامل لكنيم يمكن 
 .مةات المحتمذذو يعاد الرحلان ليم لكشف الش’أن  يجب HbFذا المواليد غير الناضجين الذين أظيروا فقط أخرى ل
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 لمنجمي(غير ا)الأخرى الخضاب ات ذوذشالتي تتوافق مع عند حديثي الولادة ج رحلان الخضاب ( يبين نتائ5جدول )

نتائج الاستقصاءات 
 عند الولادة

 الميزات السريرية الحالات الممكنة

F فقط 
 متماثمة المواقح

beta
o
thalassemia 

 تلاسيميا شديدة

 دة الرحلانيجب إعا جنين غير ناضج

FE 

EE بدون فقر دمو صغر حجم الكريات الحمر مع فقر دم معتدل أ 
E/ beta

o 
-thalassemia فقر دم معتدل إلى شديد 

FC 

CC فقر دم انحلالي صغير الحجم معتدل 
C/ beta

o 
- thalassemia فقر دم انحلالي صغير الحجم معتدل 

FCA C/ beta
 +

- thalassemia ر الحجمفقر دم معتدل صغي 

 
الوسطى و ه إلى أن معظم المواليد المصابين بالمتلازمات التلاسيميائية بيتا) بيتا تلاسيما الصغرى امن اليام الانتب

 . (لا يمكن كشفيم بالاستقصاءات المسحية عند حديثي الولادة
   (نتائج رحلان الخضاب لحممة شذوذات الخضاب الذين يمكن كشفيم بالاستق6يبين الجدول ) صاءات المسحية عند

 حديثي الولادة.
 لمسحية عند حديثي الولادةا( نتائج رحلان الخضاب لحممة شذوذات الخضاب الذين يمكن كشفهم بالاستقصاءات 6جدول)

المسحية نتائج الاستقصاءات  الميزات السريرية الحالات الممكنة 
FAS تعداد  حممة لخمة المنجميCBC لا عرضي عادة ً , طبيعي 
FAC Hb C لا يوجد فقر دم, لا عرضي حممة 

FAE Hb E حممة 
ناقص بشكل و طبيعي أ  MCV, لا عرضي

 خفيف بدون فقر دم

FA+ Other 

structural variants 
 حممة لشذوذ خضاب آخر

معظميا بدون ميزات , تعتمد عمى نوع الشذوذ
 دمويةو أسريرية 

 لفا امتين لأخضاب بارت عند الولادة قد يكونوا حممة ص ن المواليد الذين يظيرونفإ (7موضح في الجدول) وكما ى
لألفا تلاسميا لصامتين االحممة , Hb Constant Springوأ Hb Hمرض  وأتلاسميا صغرى  ألفالدييم و تلاسميا أ

 .بدون فقر دم معتدل ومع أمنخفض  MCVيكون ألفا م طبيعي بينما الذين لدييم حذف لمورثتين دييل CBC يكون
 لفا تلاسمياأين نتائج رحلان الخضاب عند حديثي الولادة التي تتوافق مع أنماط (يب7جدول )

 الميزات السريرية الحالات الممكنة نتائج الاستقصاءات المسحية
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CBC طبيعي 
 

 لألفا تلاسيمياحممة صامتين 
 

FA + Barts 

 وصغر حجم الكريات الحمر مع أ
 بدون فقر دم معتدل

 

 تلاسيميا ألفا صغرى
 

ر دم انحلالي صغير الحجم فق
 معتدل إلى متوسط الشدة

 Hمرض الخضاب 

 Hb Constant الخضاب فقر دم انحلالي متوسط الشدة

Spring 
عمى نوع  تعتمد الميزات  السريرية 

عمى شدة ألفا و الشذوذ البنيوي 
 تلاسيميا

تلاسيميا ألفا مع شذوذ بنيوي في 
 الخضاب

FAS + Barts, FAC + 

Barts  FAE + Barts, FE + 

Barts 

 
 : [21 ]لخطوط الأساسية في متابعة الاستقصاءات المسحيةا

(2) الرسم التوضيحي موضح في ويمكن متابعتيم كما ى :متابعة المواليد الذين أظيرت عيناتيم خضاب بارت. 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 يبين كيفية متابعة المواليد الذين أظهرت عيناتهم خضاب بارت (2)رسم توضيحي

 

  

 

 

 

 

 

 

 استقصاء حديثي الولادة

Hb F +A + Barts 

 Hb Bartsكميات صغيرة من  Hb Bartsكميات كبيرة من 

   HbHاحتمال مرض  
  Hb constant springأو

  α  thalassemia احتمال
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ــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــ  

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 ـ
 Modified from Newborn Screening Practitioner's Manual, 2nd edition, Mountain  

States Regional Genetics Services Network, 1996, p. 35  
 ن متابعة المواليد المصابي( FS, FSC, FSA, FC, FE, FU, F Other, F only, etc) , متابعة حممة شذوذات و

  :(FAS, FAC, FAE, FAU, FA Other, etc )الخضاب المحتممين
ًً النتائج الايجابية إلى المشفى يرسل المخبر  -1 ميما كانت طريقة و بالأىل  ويتم الاتصال بطبيب الرعاية و/ أو  مباشرةً

 . ن يتم خلال الأسبوع الثاني إلى الثالث من عمر الوليدالاتصال فإنو يجب أ
بتحميل  وأ  HPLCو/أو, isoelectric focusingبطريقة  و)رحلان كيربائي لمخضاب أ تجرى اختبارات مؤكدة -2

DNAفي وضع التشخيص  اً ( وذلك خلال الشيرين الأولين من العمر, تقصي الوالدين يمكن أن يكون مفيد
  .الصحيح  عند بعض المواليد
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عند المواليد  بالبنسمين وقائياً  , يجب البدء مباشرة ً عند ما يؤكد وجود خضاب شاذ ىام سريرياً  يخبر الوالدين مباشرةً ’ -3
منجمي مع  والمنجمي لدييم أالمرض الذين تأكد تشخيص 

0
-thalassemia  كانت نتيجة الرحلان لدييم  وأFS 

ن المرض ليم معمومات مكتوبة عتعطى ’خبر الوالدين وي’أشير.  ةذلك بعمر الشيرين لثلاثو  ,ر مؤكدة  بعدغي
 .إلى عيادة المنجمي ( ويحولون إلى طبيب واسع الاطلاع عن المرض )أخصائي دم عند الأطفال أو معالجتو و 

يجب أن يؤكد عمى ندرة , وراثتوو لمرض بوسائل مكتوبة عن او يثقف الوالدين عندما يثبت وجود خمة لخضاب شاذ  -4
 . الحالات المرضية المترافقة مع ىذه الحالات الوراثية وعن النتائج الوراثية الممكنة

 . الوالدينو يناقش أىمية تقصي بقية أفراد العائمة و  تقدم المشورة الوراثية لموالدين -5
 

     لوراثيةاالمشورة (Genetic Counseling ) [21]: 
 مشورة الوراثية عن شذوذات الخضاب.أن تقدم المشورة الوراثية من قبل أخصائي تدرب عمى تقديم ال يجب -1
طبيب  وطبيب العام و/أالمن قبل الطبية تحت الرعاية  ًً  مباشرة يوضع الأطفال المصابين بمرض ىام سريرياً  -2

ذاو , الأطفال   .لاقة بالمرضالمخبرية ذات الع الفحوصيجب إجراء كل  فإنو ممكناً  كان ا 
عائمة تقييم تاريخ الو معمومات عن نسبة الخطر , يجب أن تتضمن المشورة الوراثية معمومات عن وراثة المرض -3

 . حممة وراد العائمة الذين ىم في خطر ليكونوا مصابين أمناقشة أىمية فحص بقية أفو 
الطبية مع التأكيد عمى أىمية المتابعة الطبية ختلاطات لااو المعالجة و لأعراض السريرية تعطى معمومات دقيقة عن ا -4

 . ختلاطاتلاشدة او عدد حة التي يمكن أن تساعد في إنقاص المستمرة واستراتيجيات الص
متشخيص مركز ل إلىطفل مصاب بشذوذ خضاب يحالوا  في حال وجود حمل عند زوجين في خطر لمحصول عمى -5

 تشخيص قبل الولادة.خبرة بال وتوليد ذ أخصائي إلى وأقبل الولادة 
 

   [ 22]  مساوئ الاستقصاءات المسحية: 
 : ىيو للاستقصاءات المسحية مساوئ عندما يتم الكشف عن حممة شذوذات الخضاب  

 دقيق.الأولي غير التحميل  في حال كانذلك و خاطئ التشخيص ال -1
 . الأبوة الحقيقية اكلتعرض غير مقصود لمش -2
 .لمعائمةو د لمفر ة اجتماعي وصمة عار -3
  .ةلعائماعمى لفرد و فسية سيئة عمى اآثار ن-4

 : طرائق البحث
 كانون الثانيلغاية و  2005عينة من دم الحبل السري لممواليد في الفترة الواقعة بين كانون الأول  300 سحبتم 

ل اسم الأم ’. 2006  . رقم الياتف لجميع العيناتو ليد جنس الو و سج 
    المطبقة عمى كل عينةرية المخب الإجراءات : 

وضعت العينة  , لعدم تموث العينة بدم الأم تم الانتباه جيداً , من الحبل السري تم سحب الدم بعد الولادة مباشرةً 
 . المنحمةو تم استبعاد العينات المتخثرة , EDTAفي أنبوب يحوي مانع تخثر 

درجة مئوية(  8 -2نة في البراد بدرجة حرارة )في حال عدم الإمكانية تم حفظ العيو  تم إجراء التحاليل مباشرةً 
 . لمدة أقصاىا خمسة أيامو 
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 : الآتيةعمى العينة التحاليل  أجري

 . Cell Dyn ABBOT  3500تعداد لمكريات الحمر مع المشعرات الدموية عمى الجياز الآلي. 1
 . sebiaجياز ( عمى 8.5قموي ) PHذلك عمى جيل الأغاروز في و خضاب كيربائي لمحلان ر . 2

 
 : النتائج

 .عينة 300 الكمي:عدد العينات     
    52بنسبة    عينة156ر:الذكو عدد% 
    48بنسبة عينة  144الإناث:عدد % 
 

 
 
 
 
 
 
 
 

 ( إناث12 , ذكور11 ) عينة23: خضاب شاذ عدد العينات التي أظيرت . 
  13.04 شذوذ:النسبة المئوية لمعينات التي أظيرت%. 
 

 
 
 
 
 

 : Hb S سة وجوددرا
  عدد العينات التي أظيرتHb S: 12 ( إناث 6وذكور   6عينة ). 
   النسبة المئوية لمعينات التي أظيرت Hb S :4 %(3.8% عند الاناث % 4.1الذكور و عند). 
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رت خضاب شاذ مخطط )2( يبين نسبة العينات التي أظه

رت خضاب شاذ %13.04  العينات التي أظه
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نات أن جميع العي المخططنلاحظ من  .Hb S  وليد حاملكل ل  Hb F, Hb S, Hb Aقيم( 4يبين المخطط )
 . ليسوا مصابينو أي ىم حممة لخمة المنجمي (  F >Hb A >HbS Hbكانت قيم )  Hb Sوجود  التي أظيرت

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

ضمن عينات البحث أي مصاب و بينما لم يظير لدينا , %4بذلك تكون نسبة حممة خمة المنجمي في دراستنا 
 . بالمنجمي
 

 :HbBartsوجود  دراسة
 عدد العينات التي أظيرت  Hb Barts :11( 6ذكور و 5عينة )اناث. 
  النسبة المئوية لمعينات التي أظيرتHb Barts :3.6%  (3.2 % 4.1وعند الذكور% ) عند الاناث. 
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مخطط )5( يبين نسبة Hb Barts  عند الذكور و الاناث

HbFA

Hb FA+Barts
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جميع العينات  إن, Hb Barts عينتو أظيرت وليدكل ل   Hb Barts, Hb F, HbA( قيم 6يبين المخطط)
ىذا يتوافق مع تلاسيميا و %( من قيمة الخضاب الكمية 11 -3.8ت ما بين) كان بقيم تراوح Hb Barts أظيرت التي 

 جنيني. خزب وأ  Hبينما لم يظير لدينا ضمن عينات الدراسة مرض الخضاب, ألفا الصغرى
 
 
 
 
 
 
 
 
 

     
 
 . %4تكون نسبة المصابين بألفا تلاسميا  الصغرى في دراستنا  بذلكو 

  دراسة العلاقة بينMCV  (mean cell volume ) وجود و Hb Barts: 
ذلك بتطبيق و العينات الطبيعية و  HbBartsفي العينات التي أظيرت  MCVدرس الفرق بين متوسط قيمة 

% 5اختبارات الفروض الإحصائية )اختبار الفرق بين متوسطي مجتمعين ( واستخدام توزيع ستودنت عند مستوى دلالة 
 . ليس راجع لمصدفةو ننا القول أن الاختلاف بينيما حقيقي فوجدنا اختلافات جوىرية بينيما مما يمك

 Hb S: متابعة المواليد الذين أظهرت عيناتهم
طمب منيم القدوم إلى المشفى لإعادة و  ىاتفياً   HbSتم الاتصال بأىل المواليد الذين أظيرت عيناتيم وجود 

كانت نتائج و حوالي أربعة أشير لجميع المواليد استبعاد إمكانية الخطأ وذلك بعمر و إجراء الرحلان لتأكيد النتائج 
 : الاتصال كالتالي

 عاتمتان لم تستجب لطمبنا•    
 أربع عائلات استجابت لطمبنا. •     
 . إلييمبالتالي لم نستطع الوصول و تغير  وثلاث عائلات كان رقم الياتف خاطئ أ•     
 تصال بنا فور العودة إلى المدينة.طمب منيم إعادة الا, ثلاث عائلات غادرت المدينة•     

  متابعة المواليد الذين استجاب أهمهم لطمبنا : 
 :الآتيةأجري عمى العينة التحاليل و أعيد سحب الدم 

 تعداد لمكريات الحمر مع المشعرات الدموية. -1
 عة أشير.بعمر حوالي أربو ( نتائج رحلان الخضاب وذلك عند الولادة 8يبين الجدول ): رحلان الخضاب -2
 .كان ايجابي في العينات الأربع: اختبار التمنجل -3
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نوقش معيم أىمية تقصي بقية و قدمت المشورة الوراثية للأىل ’, أكدت النتائج وجود خمة المنجمي لدييم جميعاً 
 . أفراد العائمة

 أشهر ةأربعحوالي بعمر و عند الولادة  Hb Sيبين نتائج رحلان الخضاب لممواليد حممة ( 8)جدول 
 عمر أربعة أشهر عند الولادة 
 Hb F Hb A Hb S Hb F Hb A Hb S Hb A 2 

 2.6 29 52.2 16.2 5.1 20.4 74.5 الطفل الأول

 2.3 23.4 49.5 24.8 5 19.4 75.6 الطفل الثاني

 2.7 27.4 52.5 17.4 5.5 19.5 75 الطفل الثالث

 3.1 31.4 55.5 10 6.1 21.9 72 الطفل الرابع

 
بينما , العالمية فيما يخص المنجميو ( مقارنة نتائج دراستنا مع بعض الدراسات العربية 9يبين الجدول ) ت مقارنة:دراسا

 العالمية فيما يخص تلاسيميا ألفا.و ( مقارنة نتائج دراستنا مع الدراسات العربية 10يبين الجدول )
 sالعالمية فيما يتعمق بالخضاب و ( يبين مقارنة نتائج دراستنا مع بعض الدراسات العربية 9جدول )

 عدد عينات البحث المصابين بالمنجمي حممة المنجمي 
 10327 % 2 %11 [23]البحرين 

% عند  4% عند الذكور,6 [24]الأردن
 الإناث

 181 

 22200 % 0.07 %1.5 [25]المتحدةالإمارات العربية 

 29253 %0.017 % 0.24 [26]مدريد

metropolitan (USA) 
[27] 

3.5 %  4845 

 23136 % 0.048  [1]بروكسل

 البحث يذكر عدد عينات’لم  % 0.041 [28]المممكة المتحدة 
   % 6.7 [6]محافظة اللاذقية 

% عند  4.1, % عند الذكور3.8 دراستنا
 الإناث

 300 ـــــــــــــــــ

 ية فيما يتعمق بتلاسيميا ألفاالعالمو ( يبين مقارنة نتائج دراستنا مع بعض الدراسات العربية 10جدول )
 عدد عينات البحث ألفا تلاسيميا 
 10327 %24 [23]البحرين 

metropolitan (USA )[27] 3.4% 4845 

 23136 %2.9 [1]بروكسل

 4730 %3 [29]ايطاليا
 300 %3.6 دراستنا
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 : مناقشة النتائج
لنسبة المرتفعة توحي بأىمية تقصي جميع المواليد , ىذه ا%4بين حديثي الولادة في دراستنا  HbSإن نسبة حممة  -1

الوفيات و بالتالي تقميل الإمراضية و متابعتيم بشكل مبكر و في بمدنا لما لمتقصي من أىمية في كشف المصابين 
 المتعمقة بيذا المرض بين الأطفال. 

لمرتفعة تبرز أىمية الاستقصاءات ىذه النسبة ا %3.6 بين حديثي الولادة في دراستنا إن نسبة تلاسميا ألفا الصغرى -2
عممية في كشف المواليد المصابين بتلاسيما ألفا و المسحية لشذوذات الخضاب عند حديثي الولادة كفحوص روتينية 

كتحميل  الذين لا يمكن كشفيم فيما بعد بسبب اختفاء خضاب بارت الأمر الذي يستدعي إجراء تحاليل أكثر تعقيداً و 
DNA ل  حساب نسبة سلاس وأ β / α. 

بذلك تحديد الأزواج  إن ىذه الفحوص الاستقصائية ذات أىمية في كشف المواليد حممة شذوذات الخضاب مؤمنةً  -3
المشورة و تقديم النصيحة و أىمية سريرية  والذين ىم في خطر لمحصول عمى طفل مصاب باعتلال خضاب ذ

 . الوراثية ليم
ىذا مفيد في خطط الرعاية الصحية كما و ن توزع ىذه الأمراض الوراثية كما ليذه المسوح أىمية في إعطاء  معمومات ع

 المنظمة في زيادة الوعي بين مجموعات الخطر.تساعد البرامج 
العالمية نجد أن النسب كانت متقاربة بشكل واضح مع بعض و بمقارنة نتائج دراستنا مع بعض الدراسات العربية  - 4

 بينما كانت منخفضة مقارنةً  ,بروكسلمع و مع الولايات المتحدة الأمريكية و دول حوض المتوسط مثل سكان ايطاليا 
 ذلك بالنسبة لتلاسيميا ألفا.و مع البحرين 

بينما كانت منخفضة , مع الأردنو لمنجمي فقد كانت النسب متقاربة مع الولايات المتحدة الأمريكية لخمة ابينما بالنسبة 
 . الإمارات العربية المتحدة والمممكة المتحدةو مدريد  مع مرتفعة مقارنةً و مع البحرين  مقارنةً 

ذلك بسبب قمة عدد عينات و أما بالنسبة لممصابين بالمنجمي فمم نستطع مقارنة نتائج دراستنا مع الدراسات الأخرى 
مما يوحي بضرورة إجراء الدراسة عمى عدد  ضمن عينات البحث أي مصاب بالمنجميو لم يظير لدينا البحث حيث 

 ت أكبر حتى تكون النتائج أكثر محاكاة لمواقع.عينا
 : التوصيات

 ضرورة تقصي شذوذات الخضاب عند جميع المواليد في محافظة اللاذقية. -1
ذلك لتحديد الأزواج الذين ىم في خطر لمحصول عمى طفل و نشر الوعي لأىمية إجراء رحلان الخضاب قبل الزواج  -2

 . المشورة الوراثية ليمو  تقديم النصيحةو مصاب بشذوذات الخضاب 
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