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 شكر وتقدير 

 
 الحمد لله ل الذي علم بالقلم, علم الإنسان مالم يعلم, الحمد لله المنان, الملك القدوس 

 مدبر الليالي والأيام, ومصرف الشهور والأعوام, قدر الأمور فأجراها على أحسن نظام,  السالم,
 الله كان ومالم يشأ لم يكن, الحمد هلل على ما أنعم به علي من فضله الخير الكثير والعلم  ءما شا

 هه الكريم.الوفير وأعانني على إنجاز هذا العمل الذي احتسبه عبادة من العبادات جعلها الله خالصة لوج
 وبعد حمد الله تعالى وشكره على إنهائي لهذه الرسالة أتقدم بخالص الشكر والتقدير

 
لي من علم  رشاد مستمر نافع وعطاء متميز واعلى  هتما قدم الامتنان للأستاذة  الفاضلة أ. م ضحى حسين على 

ه الرسالة, ومهما كتبت من  من جهد متواصل ونصح وتوجيه من بداية مرحلة البحث حتى إتمام هذ هما بذلت
عبارات وجمل فإن كلمات الشكر تظل عاجزة عن إيفاء حقها, فجزاها الله عني خير الجزاء وجعل ذلك في 

ين حسناتها.   مواز
كما أتقدم بأسم عبارات الشكر و التقدير إلى والدي العزيزين اللذين غرسا في حب العلم من الصغر, وقدما  

ما الفضل بعد الله فيما وصلت إليه الآن فلا أملك إلا الدعاء لهما بطول العمر لي كل غالي ونفيس, وكان له
 وحسن العمل وبلوغ الجنان.

 
ويسرني أن أتقدم بالشكر الجزيل لمعالي عميد  المعهد الدكتور مهدي فرحان بنيه والى الدكتور رئيس قسم  

روف إسهامه صغيرة أو كبيرة في إنجاز  صحة المجتمع حيدر حافظ. ولكل من مد لي يد العون, أو أسدى لي مع
هذا العمل فله مني خالص الشكر والتقدير.ًوباطنا,ً عدد خلقه ورضا نفسه وزنة عرشه ً والحمد لله رب 

العالمين أولاً وآخر, ظاهر وباطناً عدد خلقه ورضا نفسه وزنه عرشه  ومداد كلماته, والصلاة والسلام على نبينا  
 طاهرين محمد وعلى آله الطيبين ال 

 
                                                              

 
 
 
 
 
 
 
 

 
 
 



 

 

 الخلاصة 
 

الجسم عن المعدل الطبیعي یمكن لھیموغلوبین خلایا   اضطراب دم وراثي یؤدي إلى انخفاض نسبة الھیموغلوبین  في
الدم الحمراء حمل الأوكسجین.قد  تسبب الثلاسیمیا فقر الدم مما یجعلك تشعر بالإرھاق إذا  كنت تعاني من مرض 
الثلاسیمیا الخفیفة فقد لا تحتاج الى علاج تتطلب الأشكال الأكثر حدة تحتاج عملیات نقل دم منتظمة. یمكنك اتخاذ  

 خطوات للتعایش مع الإرھاق مثل اختیار نظام غذائي صحي وممارسة الریاضة بانتظام. 
 

 الأغراض :
ھناك عدة أنواع من مرض الثلاسیمیا تعمد مؤشرات امراض واعراض الدیك على نوع مرض الثلاسیمیا لدیك یمكن  

د واصفراره تشوھات عظام  أن تشمل مؤشرات وأعراض مرض الثلاسیمیا مایلي : الإرھاق الضعف  الشعوب الجل
 الوجھ بطئ النمو انتفاخ  في البطن القبول الداكن 

علاج وراثي جدید یحمل الأمل لمرضى الثلاسیمیا قال خبراء الطبیون أن علاجا وراثیا جیدا یمكن أن یمھد الطریق  
اخصائي أمراض الدم  أمام المرضى المصابین بالتلاسیمیا لإحداث تحول كبیر في حیاتھم وأوضح الدكتور ربیع حنا 

وأورام الأطفال في المستشفى الأمریكي كلیفلاد  كلینك أن العلاج المبتكر كفیل بوقف عملیات نقل الدم أو تقلیلھا كثیرا 
وأضاف الحنا أن بالإمكان شفاء مرضى الثلاسیمیا بالعلاج الوراثي الذي یعد خطوة جدیدة تستخدم الخلایا الجذعیة 

فسھ لإنتاج خلایا دم حمراء أكثر صحة. وإصلاح اضطراب الدم لدیھ مؤكدا أنھ مرضى  المكونة للدم المریض ن
الثلاسیمیا الذین تلقو العلاج الوراثي والجیني أما قد القو او قللو كثیرا عملیات نقل الدم اللازمة للتعامل مع حالتھم  

یواجھھا مرضى الثلاسیمیا ومنحھم الصحیة وأضاف… بوسعنا من خلال العلاج الجیني التغلب على التحدیات التي 
 الشجاعة لتحقیق أھدافھم وأحلامھم في میادین التعلیم وعلاوة على  الحیاة الأسریة والاجتماعیة. 

یبعد مرض الثلاسیمیا الطرابا دمویا یؤثر في قدرة الإنسان على إنتاج خلایا دم الحمراء والھیموغلوبین  ( البروتین  
خلایا الدم الحمراء) ویمكن أن یصاب  المرضى بالحدید الزائد مع احتمال اصابة   المسؤول عن عمل الأوكسجین في

القلب والكلیة ونظام الغدد الصماء بالتلف حتى  مع نقل الدم والعلاج المناسب باستقلاب الحدید (إزالة الحدید الزائد من  
طبیعي وثلاسیمیا ، یولد ما بین ملیون شخص حاملون للمرض بھیموجوین غیر  270الدم ) ویوجد في جمیع العالم 

 ألف طفل مصابون باضطرابات خطیرة في الھیموغوین سنویا، وفقا للمعھد الوطني الأمریكي للصحة . 300
 

% من ھؤلاء الموالید یولدون في بلدان منخفضة أو متوسطة النقل في مناطق الشرق 90وتشیر التقدیرات إلى أن 
البحر الأبیض المتوسط وأفریقیا وجنوب المحیط الھادي. وبخلاف عملیات  الأوسط وجنوب أسیا وجنوب شرق آسیا و

تقبل الندم التي تستغرق وقتا طویلا وتستمر طول العمر، یمكن أن یكون العلاج الجیني علاجاً لمرة واحدة، ویتیح شفاء 
 محتملاً من المرض

 
وعلى الرغم من أن زرع نخاع العلم ھو الخیار الوحید المتاح حالیا مع إمكانیة تصحیح النقص الوراثي في الثلاسیمیا  
المعتمد على نقل الدم، فإن ھذه العملیة تنطوي على مضاعفات محتملة مثل فشل الزرع ورفض النخاع المزروع من  

في المرضى الذین یخضعون العملیات زرع من متبرعین  )، و الالتھابات الانتھازیة لاسیما GHDجسم المضیف (
 مطابقین من غیر الأشقاء. 

وعلى النقیض من ذلك، فإن العلاج الجیني یاتي من خلایا المریض نفسھ وبالتالي لا وجود خطر الرفض الجسم لھا.   
ولا سیما في البلدان النامیة   ویرى الدكتور حنا أن التحدي یكمن في كیفیة جعل ھذا العلاج متاحا في جمیع أنحاء العالم

 ، حیث یوجد معظم المرضي. 
التقلیل من ظاھرة زواج الأقارب، لأن مرض الثلاسیمیا، كسائر الأمراض الوراثیة، یزداد انتشارا في حالة التزاوج 

 بین الأقارب، 
رورة أن یقوم المقبلون على  إذ یزید ذلك من احتمال نقل الصفات الوراثیة غیر الحمیدة إلى الأبناء ولكن ھذا لا ینفي ض

 الزواج الذین لا تربطھم صلة قرابة بإجراء الفحص الطبي. 
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 .الفصل الأول:1
 

 الھدف من الدراسة   1.1

  تھدف ھذه الدراسة إلى:
 

 الكبرى. التحقق أو معرفة اتجاھات وسلوك الشركاء المتزوجین  الذین یحملون جینات الثلاسیمیا في  الوقایة من ولادة أطفال مصابین بالثلاسیمیا 
 

  .المقدمة1.2
 

كن  الدم  یؤدي إلى انخفاض نسبة الھیموغلوبین في االثلاسیمیا (انیمیا البحر الابیض  المتوسط ) ھو اضطراب وراثي في  لجسم عن المعدل الطبیعي ُیمِّ
 الھیموغلوبین خالیا الدم الحمراء من حمل األكسجین. أنھ ینتقل من الآباء إلى الأبناء عن طریق الجینات . 

یما  ملیون شخص في جمیع أنحاء العالم. لا یستطیع مقدم الرعایة الذي لدیھ معرفة جیدة ف 200الثلاسیمیا ھو مرض موھن مزمن یصیب ما یقرب من 
 یتعلق بالمرض تقدیم رعایة أفضل لجناحھ فحسب، بل یمكنھ أیضًا نشر المعرفة في المجتمع الذي یعیش فیھ مما یساعد بشكل كبیر في رفع وعي

 المجتمع فیما یتعلق بالمرض. 
% من سكان العالم، مما یخلق مشكلة صحیة عامة كبیرة تثقل كاھل 2.9بیتا یؤثر على  ) أن مرض الثلاسیمیاWHOتقدر منظمة الصحة العالمیة (

 أنظمة الرعایة الصحیة وتؤثر بشكل كبیر على نوعیة حیاة المرضى المصابي. 
 

توسطًا أو خطیرًا، اعتمادًا على ھناك نوعان رئیسیان من مرض الثلاسیمیا ثلاسیمیا ألفا وثلاسیمیا بیتا. یمكن أن یكون كل من ھذه الأنواع خفیفاً أو م
 كمیة الھیموجلوبین التي ینتجھا جسمك. الھیموجلوبین وھو البروتین الذي یساعد خلایا الدم الحمراء على حمل الأكسجین.

 
مراء السلیمة. وھذا یمكن أن  إذا كنت مصاباً بالثلاسیمیا، فقد لا ینتج جسمك كمیة كافیة من الھیموجلوبین، مما قد یؤدي إلى انخفاض عدد خلایا الدم الح

ومدى  یؤدي إلى حالة تسمى فقر الدم . یمكن أن یسبب فقرالدم الشعور بالتعب أو الضعف أو ضیق التنفس. أو، اعتمادًا على نوع الثلاسیمیا لدیك
سیمیا قبل أن یبلغ الطفل عامین من  خطورتھ، قد لا تظھر علیك أیة أعراض على الإطلاق. عادةً ما یتم تشخیص الأنواع الأكثر خطورة من مرض الثلا

 عمره.   
 

التك. یمكنك یتم استخدام عملیات نقل الدم لعلاج مرض الثلاسیمیا. قد تحتاج إلى عملیات نقل دم عرضیة أو أكثر انتظامًا، اعتمادًا على مدى خطورة ح
م الرعایة الصحیة الخاص بك قبل الحمل . قد یحتاجون إلى أیضًا تناول دواء للمساعدة في علاج مضاعفات ھذا العلاج. من المھم التحدث مع مقد

 إجراء اختبارات أو تغییر خطة العلاج الخاصة بك.
عامًا، وأقصر   32العمر المتوقع للمصابین بالتلاسیمیا الكبرى ھو وبدون نقل الدم، تحدث الوفاة عادة خلال السنوات القلیلة الأولى من الحیاة. متوسط 

 علاجھم . بالإضافة إلى ذلك، قد یؤدي نقل الدم المنتظم إلى زیادة الحدید، مما یؤدي إلى تلف القلب التدریجي والوفاة.  بكثیر إذا لم یتم
سیمیا على الرغم من أن مرض الثلاسیمیا ھو حالة تستمر مدى الحیاة، إلا أن العلاجات قد تحسنت على مر السنین. یعیش الناس الآن مع مرض الثلا

 یتمتعون بنوعیة حیاة أفضل.لفترة أطول و
 

 كلیھما.  یعتمد نوع الثلاسیمیا على عدد الطفرات الجینیة والجزء المصاب بھا حیث أن الطفرة تحدث في أحد أجزاء  الھیموجلوبین ألفا او بیتا  أو
لعدیدة لمرض الثلاسیمیا ولكنھا وفي الوقت ذاتھ  ثلاسیمیا ألفا ھي اضطراب دم وراثي یولد الطفل المریض مصاباً بھا، تعد ثلاسیمیا ألفا أحد الأنواع ا

 تعد من الأنواع الأقل شیوعًا من المرض. 
الدم، مما قد تنشأ ثلاسیمیا ألفا جراء حصول خلل في جینات سلاسل ألفا البروتینیة، والتي تشكل أحد أنواع السلاسل البروتینیة المكونة لھیموغلوبین 

بین الدم، والھیموغلوبین ھو مادة ھامة تدخل في تركیبة كریات الدم الحمراء وھو مسؤول عن نقل الأكسجین إلى یؤثر سلباً على عملیات إنتاج ھیموغلو
 مختلف أنحاء الجسم.

د یكون ف الحدة، قلثلاسیمیا ألفا عدة أنواع مختلفة تتراوح في حدتھا بین الطفیف والشدید، فبینما قد لا تسبب بعض أنواع الثلاسیمیا أكثر من فقر دم خفی
 بعضھا الآخر قاتلاً لیسبب لوفاة الجنین المصاب قبل ولادتھ. 
                                                                   

 
اد كریات الثلاسیمیا  بیتا ھي اضطراب دم وراثي یعد أحد الأنواع الرئیسة لمرض الثلاسیمیا، كما یصنف كنوع من أنواع فقر الدم، حیث تتدنى أعد 

 الدم الحمراء أو كمیات الھیموغلوبین عن مستویاتھا الطبیعیة في الجسم.
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، والذي یعد أحد البروتینات المكونة لھیموغلوبین الدم، مما یؤثر سلباً على عملیات إنتاج تنشأ ثلاسیمیا بیتا جراء حصول خلل في البیتا غلوبین
ؤدي الھیموغلوبین، یعد الھیموغلوبین بدوره أحد مكونات كریات الدم الحمراء وھو المسؤول الرئیس عن حمل ونقل الأكسجین في مجرى الدم، قد ی

 ت صحیة عدیدة أبرزھا فقر الدم. اختلال مستویات الھیموغلوبین الحاصل لمضاعفا
 

شرات المرض وأعراضھ لدیك على نوع الحالة وشَّدتھا.  ھناك عدة أنواع من مرض الثلاسیمیا. تعتمد ُمؤِّ
شرات وأعراض مرض الثلاسیمیا ما یلي: یُمكن أن تشمل    ُ◌مؤِّ

 بطء النمو،  اإلرھاق،  َّضعف،  انتفاخ في البطن، البول الداكن، شحوب الجلد أو اصفراره، تشُّوھات عظام الوجھ، ُ
 
رات وأعراض مرض الثلاسیمیا عند الولادة؛ وتنشأ لدى أطفال آخرین خلال العامین الأولین من العمر.    تظھر لدى بعض الأطفال مُؤشِّ

 بعض الأشخاص الذین لدیھم جین واحد فقط من الھیموغلوبین المُصاب لا یوُاجھون أعراض مرض الثلاسیمیا. 

 اب الفسیولوجیة للثلاسیمیا:  .الأسب1.3

 
ولة عن  تحدث الثلاسیمیا بسبب حدوث طفرات في الحمض النووي للخلایا المسؤولة عن إنتاج الھیموغلوبین ـــ وھو مادة في خلایا الدم الحمراء مسئ

 حمل الأكسجین في كامل الجسم. تتُوارَث الطفرات المرتبطة بالثلاسیمیا من الأھل إلى الأبناء. 
دي إلى  زیئات الھیموغلوبین من سلاسل تسُمى سلاسل ألفا وبیتا التي قد تتأثر بالطفرات. في الثلاسیمیا، یقل إنتاج سلاسل ألفا أو بیتا؛ ما یؤتتكون ج

 الإصابة إما بثلاسیمیا ألفا أو ثلاسیمیا بیتا. 
 لأھل. وكلما زادت الجینات الطافرة، زادت شدة الثلاسیمیا.في ثلاسیمیا ألفا، تعتمد شدة الثلاسیمیا على عدد الطفرات الجینیة التي ورثتھا من ا

 في ثلاسیمیا بیتا، تعتمد شدة الثلاسیمیا على الموقع الذي تأثر بالطفرة في جزيء الھیموغلوبین.
 

 الثلاسیمیا ألفا: 
تَ ترَِث طفرة وراثیة، فلن تظھر علیكَ مؤشرات  تشترك أربعة جینات في تكوین سلسلة ھیموغلوبین ألفا. وتحصُل على اثنین منھا من الوالدین. وإذا كن

ثھ إلى أطفالك.   أو أعراض الثلاسیمیا. ولكنكَ تعَُدُّ حاملاً للمرض، ویمُكن أن توُرِّ
 وإذا كنتَ ترَِث طَفْرَتیَْنِ وراثیتین، فستكون مؤشرات وأعراض الثلاسیمیا طفیفة. قد یطُلقَ على ھذه الحالة سمة ثلاسیمیا ألفا.

طة إلى شدیدة. وفي حالة   وراثة ثلاث طفرات جینیة، فستتراوح شدة المؤشرات والأعراض من متوسِّ
بعد فترة قصیرة من الولادة  ولكن من النادر وراثة أربع طفرات جینیة، وعادة ما تتسبَّب في وفاة الأجنة. الموالید المولودة بھذه الحالة غالباً ما یتُوََفَّوْنَ 

 الدم طوال الحیاة. وفي حالات نادرة، یمُكن معالجة الطفل المولود بھذه الحالة عن طریق نقل وزراعة الخلایا الجذعیة.أو یلَزَمھم المعالجة بنقل 
 
 

 ثلاسیمیا بیتا:  
 ویشارك اثنان من الجینات في صنع سلسلة الھِیمُوغْلوُبِینْ بیتا. تحصل على واحدة من كلٍّ من الأھل. إذا كنت ورثت:
رًا، فسیكون لدیك علامات وأعراض خفیفة. تسمى ھذه الحالة بالثلاسیمیا الثانویة أو الثلاسیمیا بیتا.   جیناً واحدًا متحوِّ

رة، مؤشراتك وأعراضك ستكون معتدلة إلى حادة. وتسمى ھذه الحالة الثلاسیمیا الكبرى، أو فقر الدم كولي.  اثنان من الجینات المتحوِّ
رات وأ عراض المرض خلال عادةً ما یكون الأطفال المولودون بجینین من الھِیمُوغْلوُبِینْ بیتا المَعِیبین بصحة جیدة عند الولادة، لكنھم یصابون بمؤشِّ

رین.   أول عامین من حیاتھم. یمكن أن ینتج شكل أكثر اعتدالاً، یسمى ثلاسیمیا الوسطیة، عن جینین متحوِّ
 

  :المضاعفات.1.4

 
 شمل المُضاعفات المُحتملة الثلاسیمیا المتوسطة إلى الشدیدة ما یلي: ت

ر. ویمكن أن تؤدي  التحمیل المُفرِط بالحدید. تزداد كمیة الحدید زیادةً مُفرِطةً لدى المُصابین بالفلاسیمیة إما بسبب المرض أو بسبب نقل الدم باستمرا-1
م عملیات جسمك  الزیادة المُفرِطة للحدید في جسمك إلى أضرار بالق لب والكبد وجھاز الغدد الصماء الذي یحتوي على الغدد المُفرِزة للھرمونات التي تنُظِّ

 كلھ.
                                                                 

 كان أجُريَ لك استئصال الطحال.العدوى. المُصابون بالثلاسیمیا تزداد خطورة إصابتھم بالأمراض المُعدیة. ویحدث ذلك خاصةً إذا -2
 وفي حالات الثلاسیمیا الشدیدة یمكن حدوث المُضاعفات الآتیة: 

ھات العظام. تؤدي الثلاسیمیة إلى تمدُّد نخاع العظم لدیك مما یجعل عظامك تمتد عرضًا. وقد یؤدي ذلك إلى شذوذ بنیة العظام خاصةً   في وجھك و  تشوُّ
 عظم إلى ترقُّق العظام وھشاشتھا مما یزُید فرص كسور العظام.جمجمتك. كما یؤدي تمدُّد نخاع ال
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م الطحال. یساعد الطحال جسمك على مكافحة العدوى وترشیح المواد غیر المرغوب فیھا مثل خلایا الدم القدیمة أو التالفة. وعادةً م-3 ا یصُاحب تضخُّ
 الكَ یتضخّم ویجعل عملھ أصعب من الوضع العادي. الثلاسیمیا تدمیر عدد كبیر من خلایا الدم الحمراء. وھذا یجعل طح

م الطحال لدیك ت م یزُید سوء حالة فقر الدم ویقُلِّص فترة حیاة خلایا الدم الحمراء المنقولة إلى جسمك. وإذا تضخَّ مًا شدیدًا، فقد والطحال المُتضخِّ ضخُّ
 یقترح طبیبك إجراء الجراحة لإزالتھ.

 دم إلى إبطاء نمو الطفل وتأخیر البلوغ.بطُء معدّلات النمو. یؤدي فقر ال
 
 مشكلات في القلب. یمكن الربط بین فشل القلب الاحتقاني -4
 واضطراب النظم القلبي وبین الثلاسیمیا الشدیدة.-5
 
كما یساھم في  كتشوه العظام وقصر القامة،  وتأثیرھا على مظھر المریض،   یمكن أن یؤدي إلى التشوه الجسدي وتأخر النمو وتأخر البلوغ.-6

ضعف نوعیة    صورة ذاتیة سیئة. وھذا لا یؤثر فقط على الأداء البدني للمریض ولكن أیضًا أدائھم العاطفي والمدرسي یؤدي إلى ذلك   ذلك 
 یزید من أعبائھم المالیة.  الأسرة تمھد الطریق لتغییر سلوك الأسرة و   وجود طفل مریض في   الحیاة.

  :عوامل الخطورة .1.5.
 

 تشمل العوامل التي قد تزَید من خطورة إصابتكَ بالثلاسیمیا ما یلي:
 
 التاریخ العائلي للإصابة بالثلاسیمیا. تنتقل الثلاسیمیا من الأھل إلى الأطفال عن طریق جینات الھیموغلوبین الناشئة نتیجة طفرة. -1
 المنحدرین من البحر المتوسط وجنوب شرق آسیا.  سُلالات معیَّنة. أكثر من تصیبھم الثلاسیمیا ھم الأمریكیون الأفارقة-2

 التشخیص:  .1.6

 
 . فحص تعداد الدم الشامل1

 یتم إجراء فحص تعداد الدم الشامل والذي من خلالھ یقُاس كل من الآتي:
 نسبة الھیموغلوبین في خلایا الدم الحمراء.

 حجم وشكل خلایا الدم الحمراء.
)، ویتم التأكد منھ من خلال إجراء فحوصات مخبریة MCVمن أھم ما یشیر إلى الإصابة بالثلاسیمیا ھو انخفاض متوسط حجم الكریات الدم الحمراء (

 أخرى. 
 . مسحة الدم2

بیضاء والحمراء والصفائح  مسحة الدم ھي أحد أنواع فحص الثلاسیمیا، ویتم بوضع قطرة دم على شریحة، ثم وضعھا تحت المجھر لفحص خلایا الدم ال
 الدمویة، لتأكید نتیجة فحص تعداد الدم الشامل.

غیر الطبیعیة  في حالة الثلاسیمیا یكون حجم خلایا الدم الحمراء أصغر من الحجم الطبیعي ولا تحتوي على نواة، وكلما زادت نسبة الخلایا الدم الحمراء
 طرابات. تقل قدرة ھذه الخلایا على نقل الأكسجین وتحدث الاض

 . فحص الحدید3
 .یتم فحص الحدید ومخزون الحدید لتحدید إذ كان سبب انخفاض متوسط حجم الكریات ھو نقص الحدید أم الثلاسیمیا

 من نتائج ھذه الفحوصات نستطیع معرفة استخدامات الجسم للحدید وتخزینھ من أكثر من جانب.
 . فحص الھیموغلوبین 4

ل فحص الھیموغلوبین، إذ یتم تحدید نوع الھیموغلوبین ونسبتھُ في خلایا الدم الحمراء، ففي الوضع الطبیعي تكون  فحص الثلاسیمیا یتم أیضًا من خلا
 نسبة الھیموغلوبین عند البالغین كما الآتي: 

 
 

                                                                        
 %.98 - 95یتا ما نسبتھ  في سلاسل ألفا وب A یشُكل ھیموغلوبین
 %.3  - 2من  A 2 یشُكل ھیموغلوبین
 %.2أقل من  F یشُكل ھیموغلوبین

 . تحلیل الحمض النووي5
 یتم إجراء ھذا الفحص للتأكد من حدوث الطفرات الجینیة، وتحدید نوع الطفرة، ومكانھا على سلاسل الھیموغلوبین. 

 ولا یتم عمل ھذه الفحص بشكل روتیني، لكن یتم استخدامھا في التشخیص النھائي لمرض الثلاسیمیا
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یتم فحص نسبة بعض أنواع الھیموجلوبین ومنھا ھیموجلوبین   2A.فحص أنواع الھیموجلوبین في حال كان الشخص حامال لمرض وھیموجلوبین 6
2A لبا صغرا في حجم كریات الدم الحمراء مع ارتفاع في نسبة الھیموجلوبین والھیموجلوبین الثلاسیمیا من نوع بیتا فإن النتائج تظھر غا 
 
 

 
 1الشكل 

  العلاج:.1.7

 
 لا تحتاج الحالات المتوسطة من سِمَة الثلاسیمیا إلى الخضوع للعلاج.
 أما بالنسبة للحالات المتوسطة والشدیدة، قد تتضمن العلاجات ما یلي:

 
. تحتاج حالات الثلاسیمیا الأكثر حدة في أغلب الأحیان إلى عملیات نقل دم منتظمة، یمكن أن تصل إلى كل بضعة أسابیع. منتظمةعملیات نقل دم -1

 بمرور الوقت، تتسبب عملیات نقل الدم في تراكم عنصر الحدید في الدم، ویمكن أن یلحق الضرر بقلبك، وكبدك والأعضاء الأخرى.
 شكل مستمر، فقد أصبح المستشفى ھو بیتھ الثاني. ویسبب نقل الدم بشكل دوري، یتراكم الحدید في الجسمحیث إنھ یحتاج لنقل الدم ب

 ویتكتل وبالتالي یحتاج المریض إلى بعض الأدویة  التي تطرد ھذا الحدید وتخرج مرتبطة بھ لخارج الجسم عن طریق البول وتبقى 
 المرض.  عملیة زراعة النخاع العظمي ھي العلاج الجذري لھذا

 
. فھذا العلاج للتخلص من نسبة الحدید الزائدة في دمك. یمكن أن یتراكم عنصر الحدید نتیجة لعملیات نقل الدم المتكررة. یمكن لبعض  العلاج بالخلب-2

ة كمیة الحدید الزائدة أمرًا  الأشخاص من مرضى الثلاسیمیا الذین لم یتعرضوا لعملیات نقل الدم المنتظمة أن یصُابوا بتراكم عنصر الحدید. تعُد إزال
حیوی�ا لصحتك. لمساعدة جسمك على التخلص من الحدید الزائد، قد تحتاج إلى تناول دواء فموي، مثل دیفیرازیروكس (إكسجید ، جادینو) أو 

 دیفیریبرون (فیریبروكس). ودواء أخر، یعُرف بدیفیروكسامین (دیسفیرال) ، عن طریق الحقن. 
 
. ویعُرف أیضًا بزراعة نخاع العظم، قد یكون زراعة نخاع العظم خیارًا في بعض الحالات. بالنسبة للأطفال المصابین ذعیةزراعة الخلایا الج-3

ھذا الإجراء تلقي بالثلاسیمیا الحادة، یمكن لذلك أن یلغي الحاجة إلى عملیات نقل الدم مدى الحیاة والأدویة للتحكم في التحمیل المفرط بالحدید. یتضمن 
 لایا الجذعیة عن طریق التسریب الوریدي من متبرع متوافق، وعادة یكون أحد الإخوة.الخ

  .الوقایة:1.8
 

جب التحدث  في معظم الحالات لا یمكنك الوقایة من مرض الثلاسیمیا حیث إذا كنت مصاباً بالثلاسیمیا، أو إذا كنت تحمل جیناً من مرض الثلاسیمیا فی
 شادات إذا كنت ترغب في إنجاب الأطفال.مع مستشار وراثي للحصول على إر

                           
                                                              

ب  لتخصیھناك شكل من أشكال التشخیص بمساعدة تقنیة الإنجاب والذي یقوم بفحص الجنین في مراحلھ المبكرة بحثاً عن الطفرات الجینیة المقترنة با 
 في المختبر، قد یساعد ھذا الآباء المصابین بالثلاسیمیا أو حاملي جین الھیموغلوبین المعیب في إنجاب أطفال أصحاء.

لمعیبة، ویتم یتضمن الإجراء استرجاع البویضات الناضجة وتخصیبھا بالحیوانات المنویة في طبق في المختبر، ثم یتم اختبار الأجنة بحثاً عن الجینات ا
 الأجنة التي لیس لدیھا عیوب جینیة في الرحم.فقط زرع 

 
 والتقلیل من ظاھرة زواج الأقارب، لأن مرض الثلاسیمیا، كسائر الأمراض الوراثیة، یزداد انتشارا في حالة التزاوج بین الأقارب، 

 یقوم المقبلون على الزواج الذینإذ یزید ذلك من احتمال نقل الصفات الوراثیة غیر الحمیدة إلى الأبناء ولكن ھذا لا ینفي ضرورة أن 
 لا تربطھم صلة قرابة بإجراء الفحص الطبي
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  .الفرق بین الثلاسیمیا و أنیمیا نقص الحدید:  1.9. 
 

أنیمیا نقص الحدید من المشكلات الصحیة الشائعة، وینتج عن نقص في كمیة الھیموجلوبین بالدم، حیث تصبح أقل من معدلھا الطبیعي، وقد  ●
 انخفاض خلایا الدم الحمراء عن الطبیعي.ینتج عن 

 
أما مرض الثلاسیمیا فھو من أمراض الدم الناتجة عن عوامل وراثیة، إذ ینتج ھذا المرض عن خلل في أحد السلاسل البروتینیة التي یتكون  ●

الجسم، والتخلص من ثاني أكسید منھا الھیموجلوبین، مما یؤدي إلى عجز عن إنتاج الھیموجلوبین الھام لنقل الغذاء والأكسجین لأعضاء 
 الكربون، والفضلات مما یؤثر بالسلب على وظائف أعضاء الجسم الأخرى.

 
 
 

         
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 .3الشكل 
 أنیمیا نقص الحدید

 
 .2الشكل 

 الثلاسیمیا
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 .الفصل الثاني: 2
 

  .ارتباط الثلاسیمیا بزواج الأقارب:2.1
 

ج الأقارب أبرزھا الأمراض الوراثیة التى تنتقل من جیل الآباء إلى جیل الأبناء والسبب وجود الجین الحامل للمرض فى تاریخ تلك العائلة وعند زوا
 الذین ینتمون لعائلة واحدة حیث ینتقل الجین الحامل للمرض للأبناء مما یتسبب فى ظھور أمراض قد لا تكون ظاھرة عند الآباء.  

ر أعراض الإصابة بمرض الثلاسیمیا الوراثي على شكل نوبات من الإرھاق والتعب والضعف العام،شحوب أو اصفرار الجلد، بطء النمو، انتفاخ  وتظھ
 البطن، البول الداكن، وتظھر علامات وأعراض الثلاسیمیا منذ الولادة أو قد تظھر فى خلال أول سنتین من عمر الطفل. 

رات في الحمض الوراثي للخلایا المسؤولة عن إنتاج الھیموجلوبین وھو مادة في خلایا الدم الحمراء مسئولة عن حمل وتحدث الثلاسیمیا بسبب طف
 الأكسجین في كامل الجسم وتنتقل  تلك الطفرات المرتبطة بالثلاسیمیا من الآباء إلى الأبناء.

                                                                  
ل جینات  ومن أھم عوامل الخطورة للإصابة بھذا المرض الوراثي وجود تاریخ عائلي للإصابة بالثلاسیمیا التى تنتقل من الآباء إلى الأطفال من خلا

 الھیموجلوبین المحورة. 
 

 
 .4الشكل 

  
 

سیمیا قبل الزواج لما لھ من آثار ومضاعفات على أما عن العلاقة بین فحص الثلاسیمیا والزواج فسارعت منظمة الصحة العالمیة بفرض فحص الثلا
أمراض القلب الطفل المصاب، إذ یؤثر الثلاسیمیا بشكل كبیر على جسم الإنسان بدءاً من فقر الدم الذي یصاحبھ طوال حیاتھ، وانتھاء بتشوھات العظام و

المریض إلى عملیات نقل دم بشكل دوري لاستبدال خلایا الدم  في الحالات المتاخرة وحقیقة لا یوجد علاج لمرض الثلاسیمیا حتى الآن، إذ یحتاج
 الحمراء التالفة.

 . أھمیة فحص الثلاسیمیا للزواج: 2.2
 

من ناحیة ینتج مرض الثلاسیمیا عن زواج اثنین من حاملي جینات ھذا المرض، الأمر الذي یؤدي إلى إصابة أبنائھم بمرض الثلاسیمیا بإختلاف أنواعھ 
حدى الدراسات المنشورة في المجلة الدولیة للعلوم الطبیة والصحیة إلى أن أكثر اضطرابات الدم انتشاراً حول العالم ھما وفقر الدم  أخرى، أشارت إ 

 المنجلي
 

فحص الثلاسیمیا ونظراً لتزاید أعداد المصابین بالتلاسیمیا حول العالم، وتزاید أعداد الوفیات الناجمة عن الإصابة بھذا المرض لجأت الدول إلى إقرار 
مرض، فإذا كان كلاھما  للزواج والمقبلین علیھ، إذ یؤكد الخبراء على أن إیقاف انتشار مرض الثلاسیمیا یعتمد على تحدید الأشخاص الحاملین لجینات ال

 غیر ناقل، فلا داعي للقلق، بینما لو كان كلاھما حامل الجینات المرض، فھذا یعني
 احتمالیة إصابة أحد الأطفال بالثلاسیمیا.
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طفل وفي كل  % للإصابة بالثلاسیمیا لكل 25یجب الأخذ بعین الاعتبار إلى أن زواج حاملي مرض الثلاسیمیا من بعضھم البعض یعني وجود احتمالیة 
 حمل .

أسبوع من الحمل لتحدید ما إذا كان الطفل مصاب بمرض  12وفي حال زواجھما وحدوث حمل، فینصح بإجراء فحص بزل السلى خلال أول 
سھم وأعراقھم،  الثلاسیمیا أم لا. حامل الثلاسیمیا والزواج من المھم إجراء فحص الثلاسیمیا قبل الزواج لجمیع المقبلین على الزواج على اختلاف أجنا

 إلا أن أكثر الأشخاص الحاملین للجینات مرض الثلاسیمیا یأتون من الخلفیات العرقیة التالیة: 
 

الشرق الأوسط الصین وجنوب شرق آسیا . أما   -سكان مناطق البحر الأبیض المتوسط بما فیھا إیطالیا والیونان وقبرص الھند وباكستان وبنغلادش 
 بالنسبة لإمكانیة الزواج من حامل الثلاسیمیا، فیمكن لشخص غیر حامل للمرض الزواج من شخص حامل لھ على ألا یكونمصاباً بالمرض، وحینھا

 % لكل حمل. 50%، وتكون احتمالیة إنجاب طفل سلیم تماماً 50تكون احتمالیة إنجاب طفل حامل الجینات المرض 
 یتم فحص الثلاسیمیا قبل الزواج باستخدام العدید من الاختبارات مثل: 

مرضى الثلاسیمیا لدیھم عدد أقل من خلایا الدم تعداد الدم الكامل حیث یبین عدد خلایا الدم الحمراء وكمیة الھیموغلوبین الموجودة في الدم.إذ أن 
 الحمراء الصحیة مقارنة بغیرھم، كما أن الھیموغلوبین أقل من النسبة الطبیعیة.

                                                                  
 ة.اختیارات الھیموغلوبین والتي تقیس سلاسل الھیموغلوبین الفا وبیتا بدقة عالی

 
 الاختبارات الجینیة .،  بزل السلى للأجنة .

 
 احتمالیة إنجاب أطفال مصابین بمرض الثلاسیمیا 

 
ثلاسیمیا،  تختلف احتمالیة إنجاب طفل مصاب أو حامل المرض الثلاسیمیا باختلاف الوضع الصحي للأباء فإذا كان كلا الوالدین حاملین لجینات البیتا  

 فإن الاحتمالات تكون كالآتي:
 

 %25إنجاب طفل سلیم تماماً احتمال 
 

 %50إنجاب طفل حامل الجینات مرض الثلاسیمیا لكن غیر مصاب احتمال 
 

 إنجاب طفل مصاب بمرض الثلاسیمیا
 

 %25احتمال 
 

زوجین على إن الھدف من إجراء فحوصات الزواج والحصول على الاستشارة ھو تجنب أخطار أو تبعات قد تحدث للجنین، أو تؤثر في قدرة أحد ال
الإنجاب وحیث إن الزواج یجب أن یبنى على صراحة وثقة من الطرفین، وأن بعض تحالیل الزواج تجرى بموافقة وإقرار مسبق، لذلك یجب شرح  

 الأمر للطرفین عند حضورھم مجتمعین .
 

لاع الطرف الآخر علیھا فلا یجب إفشاء أسراره، أما إذا أراد كل طرف منھما أن یحضر على حدة ورغب في أن یحتفظ بنتائج تحالیلھ بنفسھ وعدم إط
 وذلك لا یمنع إعلامھ بتبعات تلك الفحوصات، وعما إذا كان ھناك خطر أو مانع من إتمام ھذا الزواج. 

 
 

 التحقق من الحالة الصحیة العامة لكلا الزوجین . 
ضطرابات الوراثیة مثل تحلیل الثلاسیمیا قبل الزواج ( اضطراب الدم التحقق من عدم توافر العوامل التي تزید فرصة إصابة الأبناء في المستقبل بالا

 الذي یؤثر على الھیموغلوبین. 
 

لوراثیة. التحقق من عدم حمل أي من الزوجین للجینات المتنحیة للأمراض الجینیة التي قد تؤثر على الأبناء من خلال فحص ما قبل الزواج الأمراض ا
لم أو تأخر  الكشف عن الأمراض المعدیة التھاب الكبد الوبائي أو متلازمة نقص المناعة المكتسبة (الإیدز) الكشف عن آیة اضطرابات قد تتسبب بالع

 الانجاب عند كلا الجنسین (نادرا). 

 .توقیت فحوصات ما قبل الزواج 2.3
یوصى المقبلین على الزواج بالخضوع للفحوصات المخبریة فور التخطیط للزواج لتجنب الإصابة بالإحباط في حال كانت النتائج غیر مرضیة، 

إجراؤه عند الذھاب إلى المختبر وتعتمد كم مدة فحص الزواج على عدد الفحوصات  والجدیر بالذكر أنھ لا توجد شروط فحص ما قبل الزواج إذ یتم
 .ونوعھا، ثم تعطى شھادة الفحص قبل الزواج، أو ما یسمى نتائج فحص قبل الزواج
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 .الفصل الثالث: 3
 

 دراسة طفرة الثلاسیمیا بیتا  والنظر بشكل أكبر في زاویة تأثیر قرابة الدم  3.1

 ولایة أوتار برادیش في الھند:  على طیف الطفرة في
 
 .إن ھدفنا من الدراسة ھو أولاً تشریح التنمیط الإقلیمي والعرقي لطفرة بیتا ثلاسیمیا والنظر بشكل أكبر في زاویة تأثیر قرابة الدم 1

 ي والطبقي شائعاً جدًا.على طیف الطفرة في ولایة أوتار برادیش التي تعد ثاني أكبر ولایة في البلاد و حیث یكون الزواج الاجتماع
العام مع شكل رئیسي من أشكال المرض الذي   ألف طفل كل عام. 12ملیون حامل للمرض، ویولد ما یقرب من  40إلى  30وتضم الھند ما بین 

 % من العدد الإجمالي في العالم.10تشكل   بدوره

 المواد والأسالیب .3.2
 

وجزیئیاً لمرض بیتا ثلاسیمیا في ھذه الدراسة. تم تقییم البیانات المتعلقة بأصل الأسرة والعرق   حالة تم تشخیصھا سریریاً 516تم تضمین إجمالي 
یتا وقرابة الدم لإنشاء مجموعة معقولة وكبیرة لإدراجھا في الدراسة. تم تجمیع جمیع المرضى حسب أصلھم ومجتمعھم. ولتحلیل الكشف عن طفرة ب

من كل فرد. تم استخراج الحمض النووي من كریات الدم البیضاء المحیطیة  EDTAفي قواریر مغلفة بـ  مل من الدم وجمعھا 2ثلاسیمیا، تم سحب 
كما ھو موضح سابقاً بواسطة[    ARMS-PCR). تم اكتشاف الطفرة باستخدام Qiagenبواسطة مجموعة استخراج الحمض النووي المتاحة تجاریاً (

Agarwal et al .2000   تم إدخال البیانات في برنامج .[Microsoft Excel 2007 .وتم تحدید طیف الطفرات في مجموعات مختلفة 
 

 . النتائج3.3
 

من بیھار    46) وأوتاراخاند، وUPمن ولایة أوتار برادیش ( 419حسب مكان تواجدھا الأصلي. كان الأشخاص الـ  516تم تجمیع ھذه الحالات الـ 
المتبقیة فكانت من ولایات أخرى.  11من السكان الأصلیین في نیبال. أما الحالات الـ  15) وتشاتیسجاره، وMPمن مادیا برادیش ( 25وجھارخاند، و

على التردد  یظُھر تحلیل الطیف في مختلف الدول أو البلدان المجاورة أنماطًا مختلفة تمامًا عن بعضھا البعض. ومن المثیر للاھتمام، أنھ تم العثور
 ). 1ونیبال (الشكل   Chhattisgarhو  MP) في الأشخاص الذین لدیھم أصل عائلي من c.20A>Tالعالي للطفرة المنجلیة (

 

 
 

 طیف طفرات بیتا. 5الشكل                                                                     
 

فردًا لاكتشاف الآفات الجزیئیة لجین بیتا جلوبین. لتقییم نمط الطفرة بین المجتمعات الھندوسیة وغیر   516كروموسومًا من  674تم تحلیل إجمالي  
).ولوحظ وجود نمط متغیر تماما في كلا 1م عن بعضھا البعض، قمنا بتقسیم المواضیع إلى مجموعتین (الجدول الھندوسیة حیث تختلف طقوس زواجھ

 % في الھندوس.1.9% في غیر الھندوس مقارنة بـ 8.8بتكرار مرتفع بنسبة  c.48C>Tالمجموعتین. تم العثور على طفرة  



 

9 

 

 
 1الجدول 

 ندوسیةطیف الطفرة في المجموعات الھندوسیة وغیر الھ
 

ة الرحم وبما أن نمط الزواج والعادات السائدة داخل المجتمع مختلفة وكذلك نمط الطفرات، فقد قسمنا المجموعة إلى قسمین، حسب صلة الدم وعدم صل
ي مجموعة الخلایا  نمط طفرات بیتا في مجموعة الأقارب مقابل مجموعة غیر الأقارب. نظرًا لأننا لم نلاحظ أي تقارب ف 2في الأسرة. یلخص الجدول 

 . 2المتغیرة من الجدول  126)، فقد استبعدنا تلك الحالات الـ HbE (c.79G> A) ومجموعة  c.20A> Tالمنجلیة (
 

 
 2الجدول 

 في مجموعة الأقارب وغیر الأقارب.  βحالة طفرة 
                                                               

طفرات بیتا فقط غطت مجموعة الأقارب بأكملھا؛ ومع ذلك،   7عائلة من الأقارب. ومن المثیر للاھتمام أن  40المجمعة الحالیة وأظھرت ھذه البیانات 
 ). 2طفرة بیتا إلى المجموعة غیر الأقارب (الجدول  11تعزى 
،  c.48C>T، وc.27_28insGھي الطفرة الأكثر شیوعًا في كلا المجموعتین. في المجموعة المتقاربة   c.92+5G>Cكانت 

 c.27_28insG، وbp 619، وc.51delC، وc.124_127delTTCTاتبعتھا بینما في المجموعة غیر المتقاربة  c.124_127delTTCTو
٪ من الكروموسومات من فئة الأقارب تمت تغطیتھا بثلاث طفرات فقط بینما ھناك حاجة 80. ما یقرب من c.92+5G>Cكانت الطفرات شائعة بعد 
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طفرات لفحص المجموعة غیر الأقارب. تم العثور على مزید من عدم التجانس في المجموعة غیر المتقاربة مقارنة بالمجموعة المتقاربة  8إلى 
 ). 2(الجدول 

ر ٪) في مجموعة الأقارب مقارنة بالمجموعة غی15من أجل معرفة نمط تماثل الزیجوت لھذه الطفرات، لاحظنا زیادة في معدل تماثل الزیجوت (
 ). 3٪) (الجدول 6.3الأقارب (

 

 
 3الجدول 

 تماثل الزیجوت مقابل تغایر الزیجوت المركب في مجموعتین. 
 
 

 .مناقشة 3. 4
 

بیتا عن طریق الاستشارة الوراثیة والتشخیص قبل الولادة مشكلة صحیة مھمة في الھند. أحد أسالیب السیطرة  تعد الوقایة من مرض الثلاسیمیا
میط  المجتمعیة على مرض الثلاسیمیا بیتا ، الذي حددتھ منظمة الصحة العالمیة، ھو توثیق عدم التجانس الجزیئي للمرض. لقد أثبتت معرفة التن

 ھا أفضل استراتیجیة في تشخیص المرض على مستوى ما قبل الولادة. الجغرافي للطفرة في السكان أن
لي قمنا بتحلیل  وقد أكدت عدة تقاریر سابقة من شمال الھند على ضرورة التقییم المنتظم للطفرة، حیث أن التحول في ترددات الطفرة مرتفع للغایة  وبالتا

البیانات إلى أن عددًا قلیلاً من الطفرات شائع في أجزاء مختلفة من البلاد، على الرغم من  طیف الطفرة في مختلف الدول أو البلدان المجاورة. تشیر ھذه 
% 54% و36بنسبة  c.92+5G>C). وفي ولایات أوتار برادیش وأوتاراخاند وبیھار وجھارخاند، تم العثور على طفرة  1اختلاف التردد (الشكل 

٪). من المثیر للدھشة أن 48٪) ونیبال (51، بشكل متكرر أكثر في مادیا برادیش (Hb، وھو متغیر شائع لـ HbSعلى التوالي. تم العثور على 
c.92+1G>T تم العثور علیھا غائبة في    2003، وھي إحدى الطفرات الشائعة التي تم الإبلاغ عنھا في البنجاب بواسطة جاریوال وداس في عام

 یبال. مادیا برادیش، وبیھار وجھارخاند، ون
ما یوجد تشیر ھذه الدراسة بوضوح إلى أن زواج الأقارب لدیھ خطر أكبر في إنتاج ذریة متأثرة من عامة السكان بسبب ارتفاع تجمع الجینات. كثیرا 

لأقارب في الھند حتى  زواج الأقارب في جنوب الھند مقارنة بشمال الھند  ومع ذلك، لم یتم الإبلاغ عن أي تقریر محدد یتعلق بالانتشار العام لزواج ا
عن انتشار زواج الأقارب في أجزاء مختلفة من الھند والذي تم تجمیعھ بشكل أساسي بواسطة المسح الوطني للأسرة  2002الآن؛ أبلغ بیتلز في عام 

 ]. 13[  1993-1992) في الفترة IIPS 1995والصحة (
یة الحالات تأتي من ولایة أوتار برادیش وأوتاراخاند وبیھار وجھارخاند ومادھیا وبما أن مركزنا ھو مركز إحالة الاضطرابات الوراثیة، فإن غالب

% في ولایتي أوتار برادیش 7.9برادیش وتشاتیسجاره والدولة المجاورة نیبال. في دراستنا المستندة إلى المستشفى، وجدنا أن قرابة الدم تبلغ 
% في بیھار وجھارخاند. تدعم البیانات الحالیة نتائج بیتلز حیث أبلغت أن معدل 4.3سجاره و% في مادیا برادیش وتشاتی1.6وأوتاراخاند، بینما تبلغ 

 % في أوتار برادیش وأوتاراخاند ومادھیا برادیش وتشاتیسجاره وبیھار وجھارخاند، على التوالي  5و 4.1و 7.5زواج الأقارب یبلغ 
٪) 1.7٪) مقارنة بالھندوس (59.6عن معدل أعلى بشكل ملحوظ بین المسلمین ( عند التركیز على معدل زواج الأقارب حسب الدین، أبلغ بیتلز

 والمجموعات الدینیة الأخرى  في بیاناتنا لم نلاحظ قرابة الدم في الدیانات الأخرى مثل المسیحیین والبوذیین وغیر المؤمنین.
ط من الھند من المناطق الریفیة وبین المجموعات الضعیفة اقتصادیاً  عادة ما یتم الإبلاغ عن أعلى معدلات زواج الأقارب في الجزء الشمالي الأوس

لم یتم ملاحظة  والأقل تعلیمًا. یتم إیلاء اھتمام كبیر لدور زواج الأقارب كعامل مسبب في ارتفاع معدل انتشار الاضطرابات الوراثیة  في الوقت نفسھ، 
 تھ والنھج المتبع في الإدارة بشكل صحیح وتم الاستھانة بھ. التأثیر المحتمل لھذا الزواج المجتمعي على نوع المرض وشد

                                                                  
لي ود وبالتااحتمالیة معدل تماثل الزیجوت في زواج الأقارب أعلى من احتمالیة وجود الوالدین غیر المرتبطین. قد یكون ھذا بسبب تجمع الجینات المحد

٪) في 15(المزید من التعبیر عن الألیلات المتنحیة. تم دعم ھذا البیان من خلال الدراسة الحالیة حیث تم العثور على تماثل الزیجوت أعلى بكثیر 
 ٪).6.3مجموعة الأقارب مقارنة بالمجموعة غیر المتجانسة (

 د من خطر ولادة طفل مصاب بالثلاسیمیا.وبالتالي فإن زواج الأقارب یسبب تجمع الطفرات داخل المجتمع، مما یزی
٪ من الأشخاص. دفع ھذا علماء الوراثة الجزیئیة 80توضح ھذه الدراسة أنھ في مجموعة الأقارب، تمثل المجموعة المحددة من الطفرات ما یقرب من 

یص مع عدد قلیل من الطفرات المختارة إلى توسیع نطاق النھج الخاص بالتشخیص المبكر والسریع قبل الولادة وتطویر مجموعة أدوات التشخ
 لاتحادات الأقارب من ناحیة واستراتیجیة برامج التوعیة للمنظمات غیر الحكومیة من ناحیة أخرى
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