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 أو السماك من أیاً !" لا" الحال، بطبیعة ھو، الجواب" معدٍ؟ ھو ھل: "ھو بالسماك المتأثرین للناس شیوعا الأكثر السؤال كان ربما
 اضطرابات كلھا ھذه ۱.معدیة غیر FIRST family of disorders فرست عائلة اضطرابات من بھ المرتبطة الأخرى الاضطرابات

 و ولكن ،"سماك" ھي فرست عائلة من الجلدیة الاضطرابات كل لیس أن من الرغم على. الوراثة خلال من فقط تحدث و وراثیة،
 .الحالات ھذه من أي على للدلالة المصطلح ھذا نستخدم سوف لتیسیرالمناقشة

 ھاانتقال یتم كیف: "وھو بالسماك المصاب الطفل والدي قبل من أو السماك، لدیھم الذین الناس قبل من طرحا الأكثر السؤال كان ربما
 أنقلھ سوف ھل أطفال، لدي أصبح إذا سماك، لدي أو" ذلك؟ لھم سیحصل أطفالي كل ھل سماك لدیھ الطفل وھذا واحد، طفل لدي وراثیا؟ً

 "لھم؟

 طریق عن أویحصل موروث السماك أن من الرغم على. الأسرة في الموجود السماك نوع على تعتمد الأسئلة ھذه على الأجوبة إن
 الوراثیة ارةالاستش في الأولى الخطوة فإن لذا. فرست عائلة اضطرابات بین كثیرا تختلف توارثھا طریقة أو نمط فان وراثیة، اضطرابات

 ۲.الدقیق التشخیص ھو

  

 :الوراثة أساسیات في مقدمة

 سمج تشكل التي الخلایا من الأخرى الأجزاء جمیع لتصنع اللازمة للمعلومات ترمز الجینات. للوراثة الأساسیة الوحدات ھي الجینات
 و جسمیة ٤٤ منھا كروموسوم، ٤٦ لدیھ شخص كل. السلسلة على الخرز مثل الجینات، تحمل التي الھیاكل ھي الكروموسومات. الإنسان

 أیضا لدیھم الذكور أن حین في ،X كروماسومین و جسمیة كروموسومات ٤٤ لدیھم الإناث أن حیث.  Y و  Xالجنس، كروموسومات ۲
) X واحد كروموسوم و جسمیة ۲۲ أي( أمھاتھم من أتى الكروموسومات ھذه من ۲۳ منھا. Y كروموسوم و X كروموسوم مع جسمیة ٤٤

 أزواج، شكل على یحملونھا التي الكروموسومات و الجینات تكون وبالتالي).  Yأو X إما احد و جسمیة ۲۲ أي( آبائھم من أخرى ۲۳ و
 . للجنس كروموسومین و الجسدیة الكروموسومات من زوج ۲۲

. أجسادھم في تقریبا وراثیة سمة لكل الجینات من اثنین لدیھم الناس جمیع أن حقیقة مع تبدأ الوراثة علم لأساسیات مبسطة و عامة لمحة
 الأم من علیھ حصلوا الذي الكروموسوم على ٤الجینات أحد ۳.جینین المجموع لیصبح الوالدین من كل من سمة لكل واحد جین یتلقون
 ثنینا یملكون أیضا والدیھم الحال وبطبیعة. الأب من علیھ حصل قد یكون واللذي الزوجي الكروموسوم على السمة لنفس الأخر والجین

 الكروموسومات البویضة، أو المنویة الحیوانات تخلقَت عندما ولكن الكروموسومات، من زوج على ویقعون سمة لكل الجینات من
 في سمة لكل فقط واحد جین وبالتالي، الزوج، ھذا من فقط واحد كروموسوم ھناك یكون بحیث ، فصلت الجینات تلك تحمل التي الزوجیة

 زوج للجنین یصبح و الأم، من البویضة مع تتحد الأب من المنویة الحیوانات فإن الحمل، عند و. البویضة أو المنویة الحیوانات من كل
 .الجینات من ماتحملھ مع بھ الخاصة الكروموسومات من



 ھو لسائدا فالجین صفة، لكل جینیین زوجین ھناك أن بما. وسائد مھیمن بالفعل ھو السائد الجین. متنحیة أو سائدة إما عموما ھي الجینات
 عن یعبر ان لھ یجوز لا ولكن موجود، یكون فقد معینة لسمة المتنحي الجین أما. الجدید الإنسان في ستسود التي الصفات ما سیحدد الذي
 .ھناك موجود الصفة لتلك السائد الجین كان إذا نفسھ

 :الجینات وتتبع توریث یتم كیف 

 ان كنیم السائدة الصفة یظھر الذي الفرد. النسل في تظھر آثارھا ان حیث الأسرة، خلال من للتتبع أسھل ھي السائدة الجینیة السمات
 .٥جینیتین تركیبتین أصل من واحدة تركیبة لدیھ یكون

 ھو شیوعا الأمثلةأكثر ومن .الصفة لنفس المتنحیة الجینات على للدلالة الصغیر والحرف السائد، الجین على للدلالة الكبیر الحرف یستخدم
 ذلك ومع.  ٦الوراثیة العوامل من العدید على یعتمد الواقع في العین لون أن إلى نشیر أن المھم من أنھ من الرغم على العین، لون

 .بحت طبي ولیس التصور وسھل معروف شيء لأنھ الوراثیة الأنماط على كمثال ھنا العین لون نستخدم سوف للتبسیط،

 السائدة ھي البنیة العیون أن إلى یشیر "B" .الزرقاء العیون جین ھو "b" الصغیر الحرف و البنیة العیون جین ھو "B" حرف نقول سوف
 جین و "B" جین لھ یكون أن یمكن أنھ أو (BB) أي "B" جینات من اثنین لھ یكون أن یمكن العینین البني والشخص. زرقاء العیون على
"b" أي (Bb)البنیة العیون جین لأن العینین، بني سیكون الحالتین من أي في ؛ "B" الزرقاء العیون الجین على ویھیمن یسود "b". 

 B" أو "b" الجینات من أي تمرر أن یمكن ،"Bb" تحمل التي الناس أما. لدیھم ما كل لأنھ "B" جین فقط تورث "BB " تحمل التي الناس
 روموسومك على تحصل سوف المنویة الحیوانات أو البویضات بعض وھكذا ینتجونھا، التي البویضات أو المنویة الحیوانات من كل إلى "

 ."b" جینات تحمل سوف وغیرھا "B" جینات یحمل

 سیكون ماذا أو تورث سوف التي الجینات أي في شك ھناك فلیس أطفالاً، وانجبا تزوجا "BB" یحملان شخصان ھناك كان إذا وبالتالي،
 .البنیة لعیونھم "BB" الجینیة التركیبة یملكون سوف الأطفال فجمیع أطفالھم عیون لون

 ۱ المثال

 ھو كما فقط، البني العیون لون لھم سیكون أطفالھم وجمیع البني العینین لون یحملان الوالدان فكلا "Bb" الأب و "BB" الأم كانت إذا
 :ھنا موضح

 یكونس الأم من جین أي أن حیث. الأم من الجینات تلك مع مقترنة دائما تكون سوف الأب، من الطفل یتلقى الجینات أي عن النظر بغض
 یةمتنح الأب جینات احدى ان من الرغم على العینین، بني سیكون الاقتران ھذا من طفل أي فإن البنیة، العیون للون "B" السائد الجین
"b" المتنحي الجین یحمل لأنھ الزرقاء العیون صفة حامل یدعى الأب ھذا. الزرقاء بالعیون الخاصة "b" على الزرقاء، العیون جین 
 .ذریتھ إلى ینتقل أن یمكن ذلك، مع و. عینیھ لون في نفسھ عن یعبر أن یمكن لا الجین ھذا أن من الرغم

 

 ۲ المثال

 "Bb" ھي الوالدین لكلا التركیبیة كانت إذا ولكن؟ أعلاه، المثال في الجینیة التركیبة الأب ولدى بنیتان عیناھما الوالدان كلا كان لو ماذا
 "bb" الجینیة التركیبة على سیحصل الذي الطفل.  "b" أو "B " جین إما منھما كل یورث سوف لكن العینین، بني یكون سوف فكلاھما
 على قادرة ستكون المتنحیة الصفة فإن وبالتالي.  "b" جین على لتسود "B" جین لدیھ یوجد لا لأنھ البني، ولیس زرقاء، عیون لھ سیكون

 . الزرقاء العیون نفسھا، عن تعبر أن

 نحن .الاضطرابات ھذه في السائد المیراث نمط بھا یعمل التي الكیفیة وصف من نزید سوف) السائدة الجسمانیة الوراثة( لاحق جزء في
 خیارال لكن.  نموذج أو كمثل السماك من واحد نوع نستخدم سوف ببساطة الموضوع لمناقشة. الوراثة من الرئیسیة الأنماط سنصف الآن
 .راثةالو من النمط نفس تتبع التي الأخرى الاضطرابات جمیع على ینطبق ذلك أن الاعتبار في القارئ یضع أن ویجب اعتباطي ھو



 :المتنحیة الجینیة الوراثة

 congenital الخلقي السماكي الجلد احمرار ،lamellar ichthyosis الرقائقي السماك للاضطرابات، FIRST family فرست عائلة في
ichthyosiform erythroderma، نیثیرتون متلازمة Netherton syndrome الھارلیكوین سماك و harlequin ichthyosis  

 عندما طفق.  الطبیعیة الجلد جینات علیھا تھیمن ما عادة والتي أعلاه الزرقاء العیون مثال مثل - متنحیة جینات بسبب تحدث) غیرھم(و
ماكِيُّ  الجِلْدِ  لاحْمِرارُ  اثنین أو الصفاحي للسماك المتنحیة الجینات من جینین الشخص یستقبل  ھارلیكوینال لسماك اثنین أو الخِلْقيِّ  السُّ

 .ةالمتنحی الجینیة الوراثة على كمثال الرقائقي السماك نستخدم سوف القسم، ھذا في. الاضطرابات ھذه من واحدة عن سیعبر..) الخ(

 أنھم كتشفونی ما فعادة السماك، لدیھم لیس أنھ وحیث. المتنحیة للصفة حاملان ھما المتضرر الفرد والدي كلا المتنحیة، الجینیة الوراثة في
 "B" لسائدا الجین تأثیر إلى یرجع طبیعیة بشرتھم أن في السبب. الاضطراب بھذا مصاب طفل لدیھم یكون عندما فقط الجین ھذا یحملون

 ھذا من طفل أي. الرقائقي السماك جین "b" على السائد وھو الطبیعي، الجلد جین یمثل "B" الحالة ھذه وفي.  "b" المتنحي الجین على
 الجلد جین لدیھ لیس منھما كل من "b" على یحصل الذي الطفل ولكن الطبیعي، الجلد سیمتلك أیضا "B" جین یرث الذي الزوجین
 في للطفل الطریقة بنفس الاضطراب لدیھ سیظھر" Dالطفل" الطفل ھذا ۷.الرقائقي السماك تسبب التي الجینات لمواجھة "B" الطبیعي

 .زرقاء عیون لدیھ الذي السابق المثال

 یعني وھذا. الرقائقي للسماك "Bb" الجینیة التركیبة منھم واحد لكل أن و المتنحیة، للصفة حاملان كلاھما أن عرفا الطفل ھذا والدا والآن
 كما( للجین حامل سیكون الطفل أن فرصة. حمل لكل) ٪۲٥( أربعة كل من واحد ھي الصفاحي السماك عنده طفل إنجاب في فرصھم أن

 ھو الحمل كل لأن ذلك، ومع.  ٪۲٥ ھي الوالدین كلا من الطبیعي الجلد جینات فقط سیرث الطفل أن وفرصة ، ٪ ٥۰ ھي) الوالدان
 أطفالھما أن نفترض أن یمكن لا الرقائقي السماك عنده واحد طفل لدیھ من والأمھات الآباء أن نتذكر أن المھم من ومستقل، جدید حدث

 سماك معھ طفل لإنتاج) ٪۲٥( أربعة كل من واحد النسبة نفس یحمل الزوجین لھذین حمل كل. طبیعي جلد یملكون سوف القادمون الثلاثة
 یكون قد أنھم من الرغم على حمل، كل في ذكر ولد لإنجاب 50-50 فرصة زوجین تعطي التي الطریقة نفس في ما حد إلى - رقائقي
 !بنتاً  وعشرین ثلاثة حتى أو ثلاثة أو اثنتین أو واحدة، لدیھم

 جینات یملك فقط أنھ حیث. والدیھ من رقائقي سماك لدیھ طفل إنتاج من بكثیر أقل فرص لدیھ الواقع في الرقائقي السماك لدیھ الذي الفرد
 سوف و أبنائھ، جینات نصف في فقط یساھم سوف فانھ آخر، والد أي مثل ولكن. صحیح ھذا لتمریرھا، "bb" المتنحیة الرقائقي السماك
 لھذا حاملا الآخر والده كان إذا فقط آخر "b" جین على الحصول یمكنھ الطفل ھذا. الاضطراب بھذا للإصابة "b" جینین طفلھ یحتاج

. طرابالاض لنفس حامل انسان یتزوج أو سیلتقي أنھ المستبعد فمن جدا، نادر اضطراب ھو الصفاحي السماك أن حیث. نفسھ الاضطراب
 "b" حامل آخر من الزواج إمكانیة من یزید أن شأنھ من ذلك، مع ، الأقارب من الزواج. جدا المستبعد من ولكن یحصل، أن الممكن من

 نأ الاضطراب ھذا عندھم یكون سوف أطفالھ أن من یقین على یكون أن الصفاحي السماك عنده لشخص الوحیدة الطریقة ۸.جداً  بوضوح
 سیرث و " bb" ستكون الوالدین لكلا الاضطراب لھذا الجینیة التركیبة فإن وبالتالي. السماك من النوع نفس عنده آخر شخص من تزوج
 .الرقائقي للسماك فقط المتنحیة الجینات الطفل

 ظرةن سیلقي الوراثي المستشار فإن طبیعي، جلد صاحب شخص من أطفال لإنجاب خطط الرقائقي السماك عنده الذي الشخص كان إذا
 ولسیحا. عائلتھ لدى الرقائقي السماك تشبھ حالات أي ھناك كان إذا ما لتحدید الطبیعي الجلد صاحب الشریك خلفیة على فاحصة

 فرصة لدیھما فإن لھا، حاملاً  كان إذا لأنھ المتنحیة، للصفة حامل ھو الطبیعي الزوج أن احتمالیة أي ھناك كان إذا ما تحدید المستشار
 ھو نللجی حامل لیس الطبیعي الزوج أن من یقین على لتكون الوحیدة الطریقة فإن ذلك، ومع. المتنحي الاضطراب ھذا لتمریر ٥۰-٥۰

 سیتزوج المصاب الشخص كان إذا كثیرا تزید للجین الحامل من الزواج احتمالات فإن أخرى، مرة ۹.الزوج على الوراثة باختبار القیام
 نم الجانبین كلا على أقاربھ، من بعض أن یتوقع أن الصفاحي السماك من یعاني الذي للشخص یمكن الواقع، في.  أقرباءه أحد من

 .للجین حاملین العائلة،

 

 

 



 :السائدة الجینیة الوراثة

 يف. الحال ھو ھذا لیس للأسف ولكن صحیة، غیر تلك من أكثر صحیة ھي السائدة أو المھیمنة الجینات أن نقول أن الجمیل من سیكون
 نع المسؤولة الجینات على تسود و سائدة جینات ھي الجلدیة الاضطرابات عن المسؤولة الجینات فرست، عائلة اضطرابات من العدید
 أیضا ینطبق المثال وھذا القسم، ھذا في كمثال epidermolytic ichthyosis للبشرة الحال التقران فرط نستخدم وسوف. الصحي الجلد
 ،epidermolytic ichthyosis للبشرة الحال التقران فرط فرست، عائلة اضطرابات بین. الأخرى السائدة الجسمیة الصفات جمیع على

 الخلقي الأظفار ثخن ،keratitis-ichthyosis-deafness (KID) syndrome الصمم-السماك-القرنیة التھاب متلازمة
pachyonychia congenita، داریار مرض و Darier disease المیراث نمط تتبع التي السائدة الاضطرابات من الأمثلة بعض ھي 

 .ھذا

 الجینات مع بالمقارنة "B" سائدة ھي الطبیعي للجلد الجینات. الحالات من كثیر في ثابتة مصطلحات لیست" السائدة" و"  المتنحیة"
 جین دض تأتي عندما سائدة لیست الطبیعي الجلد جینات فإن ذلك ومع. الخلقي السماكي الجلد احمرار أو الرقائقي السماك عن المسؤولة

 بفرط الخاصة تلك و الطبیعي الجلد جینات مقارنة عندepidermolytic ichthyosis .10 للبشرة الحال التقران فرط مثل لاضطراب
 ."B" بـ تمثل أن یجب الاضطراب لھذا الجینات و "b" بـ الطبیعي الجلد جین نمثل أن یجب للبشرة، الحال التقران

 في الحالة ھي كما الأعراض علیھ لاتظھر الاضطراب لھذا حامل یوجد لا فإنھ سائد، ھو للبشرة الحال التقران فرط جین ان حیث
 التقران فرط سماك لدیھ یظھر أن للبشرة الحال التقران فرط جین لحامل فالمتوقع ۱۱.الرقائقي السماك مثل في المتنحیة الاضطرابات

 الطبیعي الجلد ذوي من شخص من تزوج أنھ نقول دعنا.  "Bb" الجیني التركیب لدیھم یكون أن المحتمل من الأفراد ھؤلاء. للبشرة الحال
 الحال التقران فرط لجین متنحیة صفة ھو الطبیعي الجلد لان "bb" ھي الجینیة التركیبة أن تفترض أن یمكنك. "bb" الجیني التركیب و

 .الطبیعي الجلد الحالة ھذه في وھي المتنحیة، الصفة لتظھر المتنحیة الجینات من اثنین إلى وتحتاج للبشرة

 لن و الاضطراب، ھذا عنده یكون سوف "Bb" یملك من كل. ٥۰-٥۰ ھي الاضطراب ھذا لیمرر الشخص ھذا فرص فإن وبالتالي،
 ھؤلاء. حمل لكل نفسھا ھي الاحتمالات أن أخرى، مرة نؤكد أن المھم من. "bb" یحملون الذین الاشخاص عند الاضطراب ھذا یكون

 طفل ھمال یكون أن یمكن أنھ بأمان نفترض أن یمكن لا للبشرة، الحال التقران فرط عنده طفل لدیھم كان إذا المثال، سبیل على الأزواج،
 صبي وجود احتمالات في الفكرة نفس ھي أخرى، مرة. ٥۰-٥۰ وھي الاحتمالیة نفس یحمل الأزواج لھؤلاء حمل كل. المرض دون ثان
 .بالضبط فتاة؛ أو

 یكون أن للعینین، البني اللون مع الوالدین من مجموعة في كان كما للبشرة الحال التقران فرط مع الممكن من ألیس ؟"BB" عن ماذا
 بعید ذلك ولكن ذلك، یحدث أن الممكن من ، نعم ؟BB السائدة، الجینات من اثنین لدیھ یكون أن یمكن الاضطراب ھذا عنده الذي الشخص
 عندھم والدان لدیھ یكون الشخص فإن ،"BB" التكوین على للحصول. للبشرة الحال التقران فرط مثل نادر اضطراب ھذا مع الاحتمال
 د،شدی و نادر سواء حد على للبشرة الحال التقران فرط أن كما. للبشرة الحال التقران فرط لدیھم الوالدان أن أي ،"Bb" الجینیة التركیبة
 نسبة فإن ذلك، فعلوا إذا. أطفالا وانجبا تزوجا للبشرة الحال التقران فرط "Bb" عندھما لشخصین وجد، إن قلیل، عدد ھناك وسیكون
 ةالجینی التركیبة لدیھم سیكون المصابین الأطفال ثلث أن یتوقع و ،٪۷٥ ھي حمل كل في الاضطراب ھذا عنده الطفل یكون أن احتمالیة

"BB". 

 فإن ذلك ومع.  ichthyosis vulgaris الشائع السماك وھو فرست، عائلة في السائدة الاضطرابات بأحد الصلة ذا الوراثي النمط ھذا
 أكثر أو ٪۱۰ الأوروبیة الشعوب لدى المثال، سبیل على. الناس بعض لدى للغایة شائعة ھي ۱۲الشائع للسماك المسب الجین في الطفرات
 مع وأحیانا شدید، غیر مرض لدیھم فسیكون ،"Bb " واحد جین في طفره لدیھم كان فإذا. الشائع السماك لمرض المسببة الطفرة یحملون

 التركیبة مع الأفراد بینما. الجین ھذا حمل على واضحة علامات أي تظھر لا قد أو ،)السماك من أكثر الجاف الجلد مثل( خفیفة قشور
 .السائد بنصف یدعى المیراث من الشكل ھذا ۱۳.الاضطراب ھذا خصائص من وغیرھا الشائع السماك لدیھم یظھر "BB" الجینیة

 

 



 

 السائدة؟ الجینات تبدأ أین من

 فمن حاضر، الجین كان إذا یظھر دائما و بالكامل سائد ھو epidermolytic ichthyosis للبشرة الحال التقران فرط اضطراب كان إذا
 ذلك؟ في سابق تاریخ لدیھا لیس أسرة في الاضطراب ھذا یظھر أن یمكن كیف أولھم؟ أتى این

 أن الاعتقاد ىإل نمیل نحن التلفزیونیة، والقنوات الأفلام عصر في. الجین في تلقائیة طفرة نتیجة جاءت ربما العائلة لدى الأولى الحالة
 ھابعض عدة أسباب من تنشأ أن یمكن الطفرات. جدید جیني تغییر أي ببساطة ھي الطفرة. سلبیة تكون ما عادة درامي شيء الطفرة

 في. طبیعیة أحداث ھي الطفرات المصطلحات، في تناقض كأنھ یبدو قد أنھ من الرغم على. الآن حتى معروف غیر وبعضھا معروف
 مما طراباض أو خلل وجودھا عن ینتج - سیئة التغییرات ھذه بعض: عشوائیا الطفرة فیھا تحدث الجینات. للتطور جداً  أساسیة ھي الواقع
 و لسید كان اذا۱٤.بیئتھ في كفاءة أكثر و أقوى الكائن تجعل و – جیدة تكون أن الممكن من أو للكائن، بالنسبة صعوبة أكثر الحیاة یجعل
 لھذه المسببة اتالجین إحدى في تلقائیة طفرة بسبب كان غالبا فالاضطراب للبشرة، الحال التقران فرط عنده طفل وأنجبا طبیعي جلد سیدة

 .الحالة

 أین نم یھم لا. سائد ھو للمرض المسبب الجین أن یتذكر أن ھو للبشرة الحال التقران فرط من یعاني الذي للشخص بالنسبة مھم ھو ما
. خرىالأ السائدة الجینات من أي مثل یتصرف فإنھ یحدث، أن فبمجرد تلقائیة، لطفرة نتیجة كان أو الوالدین أحد من ورثھ سواء – جاء

 أي. نفسھ لقاءت من یختفي لن فإنھ تلقائي، بشكل ظھر أنھ لمجرد السائد، الجین. لاحق جیل أي في الطبیعي الجلد جین على تھیمن وسوف
 كل مع ،٥۰-٥۰سیكون أطفالھ من لأحد تمریره وفرصة الاضطراب لھذا السائد الجین لدیھ فإن للبشرة الحال التقران فرط لدیھ شخص

 .حمل

 یلسب على. اضطراب لكل التباین من نسبة ھناك یكون ما غالبا ذلك، على علاوة. السابقة المناقشة تبسیط تم أنھ ندرك أن المھم من
 ائد،س جین كأي ینقلھ ذلك، ومع. الإطلاق على علیھ ذلك یظھر ولا سائداً  اضطراباً  یرث أن للإنسان جداً  قلیلة احتمالیة فھنالك المثال،
 وھذه.  "skipped generations الأجیال تخطي" بظاھرة یسمى ما وھذا خواص، من مافیھ بكل ذریتھ لدى الاضطراب ھذا لیظھر

 من أكثر السائدة الاضطرابات بعض في تحدث غالباً  و ، شائعة لیست وھي ،non-penetrance فاذیةن اللا ظاھرة تدعى ، الظاھرة
 ۱٥. غیرھا

 من الرغم على شدیدة، حالتھ والآخر شدیدة غیر حالتھ أحدھما ولكن الاضطراب، نفس ورثا واحدة عائلة من شخصان أخرى، حالات في
 فمن أخرى، ومرة ،variable expressivity الظاھرة ھذه على ویطلق. الجینیة الطفرة نفس بسبب الاضطراب، نفس لدیھما كلاھما أن

 لاتالعائ بعض في المثال سبیل على الحال، ھو ھذا یكون أن ویمكن. غیرھا عن الوراثیة الاضطرابات بعض في ذلك یحدث أن المرجح
 .الخلقي الأظفار ثخن لدیھا التي

 

 :X إكس بالكرومسوم المرتبطة المتنحیة الوراثة

 إكس سومبكرومو المرتبط السماك ھنا، مثالنا. كس بالكرومسوم المرتبطة المتنحیة الوراثة ھي للوراثة الرئیسیة الانواع من الأخیر النوع
X-linked recessive ichthyosis، اكس( بكروموسوم مرتبط و متنحي وھو:  الجیني للنمط واضحا وصفا یعطي اسمھ.( 

 لدیھم الإناث. للذكر XY و للأنثى XX ھو الشخص جنس عن المسؤول والزوج كأزواج، الكروموسومات تعمل المقدمة، في ناقشنا كما
. بالكروموسومات ترتبط الجینات أن سابق وقت في أیضا ذكرنا. Y الاخر و X إحداھما فیكون الذكور أما ؛X إكس نوع من كرموسومان

 ناقشنا وقد.  X إكس كروموسوم على فقط X بـإكس المرتبطة الجینات تظھر و محددة، كروموسومات على فقط تظھر معینة جینات ھنالك
 .الصفة لنفس سائد اخر جین قبل من علیھ یھیمن ان یمكن التي المتنحیة الجینات

 یضاأ شأنھ من الذي الجین منھ، اقوى الجین قبل من علیھ یھیمن أن یمكن الاضطراب ھذا عن المسئول الجین بإكس، المرتبط السماك مع
 السماك سمة عن المسؤولة الجینات من اثنان لدیھا فإن ،X إكس نوع من كروموسومان لدیھا المرأة لأن.  X إكس بالكروموسوم یرتبط أن

 ھوو القوة في یتجاوزه والذي الطبیعي الآخر والجین الإضطراب، یسبب و طبیعي غیر الجینات ھذه من واحد كان إذا.  X بإكس المرتبط



 ،X إكس كروموسومات من اثنین لدیھم النساء جمیع ولأن. عادیة بشرة لدیھا سیكون المرأة فإن.  X إكس كروموسوم على موجود السائد
 إذن متنحي، ھو الاضطراب لھذا الجین أن بما. الاضطراب لھذا المسبب الجین ھذا یتجاوز أن قادر واحد جین الاقل على لدیھم فإن

 ۱٦.بإكس المرتبط السماك لدیھا یحدث لا المرأة

 الجین لدیھم فلیس الوحید، X إكس الكروموسوم على موجود بإكس المرتبط السماك عن المسؤول الجین كان فإذا.  XY فھو الرجل أما
 للرجل ةبالنسب النتیجة لتكون المتنحیة الجینات من فقط واحد جین لدیھ سیكون وبالتالي آخر، X إكس كرومسوم وجود لعدم الآخر الطبیعي

 .إكس بكرومسوم المرتبط السماك ظھور

 X الكروموسوم.  X بإكس المرتبط السماك عن المسؤول الجین تمثل النجمة وعلامة إكس الكروموسوم تمثل X التخطیطي، الرسم ھذا في
 .الصفة لھذه الطبیعي الجین یحمل الذي X الكروموسوم یمثل النجمة علامة بدون

 اضطراب لأي مماثلة مخاطر ھي النتیجة تكون) أطفالھا إلى مباشرة تنقلھ أن یمكن التي الوحیده( الاضطراب لھذا الحاملات للإناث
 یكون وسوف الذكور، من دائما المتضرر الشخص سیكون المیراث من النمط ھذا في ولكن). ٪۲٥( أربعة كل من واحد اي آخر متنحي

 مكروموسو على یحصلون سوف( مصابین غیر طبیعیین أبناء لدیھ یكون سوف اكس بسماك المصاب الرجل ۱۷.النساء ھم لھ الحاملین
 ابالمص الرجل ھذا بنات ولكن. للمرض ناقلین الأبناء ھؤلاء یكون لا سوف وایضا ؛)مصابة الغیر الطبیعیھ أمھم من بھم الخاصة إكس

 طمأنة یمكن وبالتالي. أحدھم على الجلدي المرض یظھر لن أنھ من لرغما على الصفة، لھذه حاملین كلھم سیكونون بإكس المرتبط بسماك
 ۱۸. الذكور أحفادھم على یقلقوا أن یمكن ولكنھا المرض، یظھروا لن أطفالھم بأن الزوجین

. جیلین أو جیل بإكس المرتبطة المتنحیة الاضطرابات تتخطى ما فكثیرا المرض لایظھرن للاضطراب الحاملات الإناث ان بسبب
 شارالمست أو الطبیب یسأل سوف الناقل، ھو الطبیعي الجلد ذا الزوج كان إذا ما لتحدید محاولة في أو السماك، من معین نوع لتشخیص
 في فقط ولكن قبل، من العائلة في ظھر قد السماك أن علم إذا. سابقھ أجیال لعدة بالاسئلة یعود ما وغالبا العائلة، تاریخ عن الوراثي
 .بإكس المرتبط السماك تكون قد الأسرة في الحالة أن على دلیل سیكون الذكور،

 مرأةا تزوجت فإذا. بھ تصاب أن للمرأة المستحیل من لیس فإنھ بإكس، المرتبط السماك" لھا یحصل لا"  المرأة أن یقال ما من الرغم على
 المتنحیة الجینات یحملان *X*X كروموسومین استقبال لإبنتھما الممكن من سیكون بلإضطراب، مصاب برجل للمرض ناقلة او حاملة

 الواقع في ذلك حدوث احتمال زیادة یتم أخرى، ومرة ۱۹.فقط المتوقع غیر من ولكنھ ذلك یحدث ان المستحیل من لیس إنھ. للاضطراب
 .الاقارب زواج طریق عن كبیر حد إلى

 

 الخلاصة

 على لزوجینا یساعد أن یمكن الوراثي، المستشار أو الماھر الطبیب مع والعمل الأسرة، خلفیات في المفصل التحقیق و السلیم التشخیص
. راثیةالو الاحتمالات لعبة من قلیلا یلعبان الزوجان یزال لا الاحتمالات، معرفة بعد حتى. الجینیة الاحتمالات لتحدید الخصوص وجھ
 و المناسبة، الوراثیة الاستشارة مع. الآلاف في واحد أو أربعة، في واحد أو اثنین، في واحد احتمالات بین كبیرا فرقا ھناك ولكن

 بطبیعة ذلكف ھذه الاحتمالات لعبة لعب یقرروا لم أو قرروا سواء. بدقة الاحتمالات تلك تحدید للزوجین یمكن اللاحقة، الجینیة الاختبارات
 .للغایة شخصي قرار الحال

 خرىالأ الأسئلة من العدید و. للاضطرابات فرست أسرة لأعضاء الوراثة علم حول الشائعة الأسئلة على الإجابة الكتیب ھذا في حاولنا
 the Foundation إلى الكتابة طریق عن أو الوراثي، المستشار أو الطبیب، قبل من علیھا الإجابة یمكن. تقرأ وأنت لك شك بلا تحدث

for Ichthyosis & Related Skin Types, Inc.® 

 للغایة تقنیة ھي المعنیة الوراثیة المفاھیم. موثوقھ مصادر من مأخوذة و عموما مفیدة لتكون الكتیب ھذا في الواردة المعلومات تصمیم تم
 حول رارق أي لاتخاذ للقراء كافیة تكون أن منھ یقصد ولا لیست، المقدمة المعلومات. للتوضیح تبسیطھا تم وقد الحالات، من كثیر في

 الفردیة ثیةالورا المشورة على للحصول الطبیب أو المھنیة الوراثة علم في المتخصصین استشارة دائما یجب. الشخصیة الجینیة الحالات
 .الفردیة الحالات في قرارات أي اتخاذ قبل بك الخاصة



---------------------------------------------------------------------------------------------------------------- 

 

 . عامة النظرة كتیب في التفاصیل من بالمزید موصوفة للاضطرابات FIRST family فرست عائلة أعضاء .۱

 

 النتائج و العائلي التاریخ مع وربطھ الجلد مظھر في النظر خلال من مایتحقق عادة الصلة ذات والاضطرابات السماك تشخیص .۲
 ظاھريال النمط على التشخیصات ھذه تستند. الأخرى المعملیة الاختبارات أو للجلد المرضي التشریح مثل الأحیان بعض في الأخرى

phenotype) (واحد جین من أكثر ھنالك الأحیان بعض في. الاضطراب یبدو كیف على أي )الجیني النمطgenotype (یسبب أن یمكن 
 النمط ھو ھذاو جیناتھ، عن التعبیر یتم كیفما الشخص ویبدو.الجیني نمطھ ھي ما لشخص الجینیة البنیة أخرى وبعبارة. معین ظاھري نمط

 جینات ٦ من أكثر من واحد المثال، سبیل على. جیني نمط من لأكثر نتیجة یكون أن یمكن الظاھري نمط لأنھ جدا مھم ھذا. الظاھري
 non-bullous congenitalفقاعي الغیر الخلقي السماكي الجلد احمرار /lamellar ichthyosis الرقائقي ظھورالسماك وراء تكمن

ichthyosiform erythroderma phenotypes  .أخرى، بعوامل تتأثر قد معین جیني نمط نتیجة لأن جدا معقدة الظاھریة الأنماط 
 في جدا شائع أمر وھو ،ichthyosis vulgaris الشائع السماك جین مشاركة سبق، لما كمثال. بیئیة عوامل و أخرى معدلة جینات مثل

 Darier داریر مرض.  شدة أكثر جلدي مرض إلى یؤدي قد X-linked ichthyosis بإكس المرتبط للسماك شیوعا أقل جین مع الناس،
disease  لأن. لبنفسجيا الفوق للضوء التعرض المثال، سبیل على البیئیة، العوامل قبل من تعدیلھا یمكن التي الجینیة الحالة على مثال 

 لمسببا الجین تحدید على تستند أن ھي الوراثیة المشورة لتقدیم الأدق التشخیص الأحیان، بعض في ومربكة معقدة الظاھریة الأنماط
 .العائلة تلك في)  الجیني النمط أي( للمرض

 .(alleles) ألیلات تدعى الجینیة للأزواج المكونان الجینان .۳

 .(allele) ألیل .٤

 .الجینیة الأنماط .٥

 أو العین لون مثل الشائعة الصفات من العدید.  multigenetic inheritance الجینات بعدیدة الوراثة من النوع ھذا على ویطلق .٦
 أي ، المتسببة ھي تكون جینات عدة الصدفیة مرض أو السكري مرض مثل الشائعة، الأمراض من العدید عن فضلا الشعر، لون أو الجلد
 وحیدة صفات ذات الاضطرابات من عائلة وھي FIRST فرست عائلة أعضاء بعكس.  multigenetic traitsالجینات متعددة صفات ھي

 .)مندلیة وراثة( الجین

 سبیل على ،Lamellar Ichthyosis الرقائقي السماك في. الوظیفة فقدان أو نقص طریق عن المرض تنتج عادة المتنحیة الجینات .۷
 وظیفة غیاب إلى انخفاض إلى یؤدي أن یمكن الجین ھذا في الطفرات. ۱البشرة غلوتامین یسمى انزیم ینتج للمرض المسبب الجین المثال،

 من يیكف ما ینتج أن یمكن) الألیل( الآخر الجین فإن) فقط واحد ألیل أي( الزوج من فقط واحد جین الطفرة اصابت إذا ولكن. الانزیم ھذا
 الاضطراب ھذا و المھیمن ھو الطبیعي الجین ھذا أن بما الجلد، في اضطراب یظھر لا بحیث الخلویة الوظیفة ھذه على للحفاظ الإنزیم

 أن نیمك المرض حدة أو شدة. الجلد اضطراب إلى لیؤدي كافي الوظیفة فقدان عندھا الألیلان لكلا طفرة تحدث عندما فقط.  المتنحي ھو
 شدة كثرأ الظاھري النمط یكون قد الانزیم لوظیفة كامل فقدان إلى تؤدي التي الطفرات أن أي معینة، طفرة إلى) جزئیا الأقل على( یربط

 .الوظیفة في فقط جزئي فقدان من الناتجة تلك من

 تمریر یتم قد. الواحد للشخص أكثر أو ٥ وربما متنحي، لمرض مسببة جینات یحمل الجمیع أن الاعتبار في نضع أن المھم من .۸
 حملی شخص مع یتزوج أن الأسرة أفراد من لأحد یحدث أن قبل عدیدة لأجیال الرقائقي السماك مثل نادرة لاضطرابات المتنحیة الجینات

 ابن لمقاب الأولى، الدرجة من عم ابن مقابل الأخوة، مثل( قرابة درجة أقربھم العوائل، في. متضرر طفل یولد و المتنحیة الجینات نفس
 جغرافیا ةالمنعزل المجتمعات في. المتنحیة ذلك في بما للأمراض المسببة الجینات لمشاركة احتمالیة الاكثر) الخ الثانیة، الدرجة من العم

 متلازمة انتشار زیادة مثلاً،( النادرة الوراثیة الأمراض تواتر زیادة إلى یؤدي أن یمكن ھذا و أقارب الازواج یكون أن فرصة تزداد
 متماثلون فھم أي( الطفرة نفس سواء حد على للمرض الحاملون یملك الحالات ھذه في). السوید شمال في لارسون جوغرن



homozygous المؤسس تأثیر( مشترك أعلى جد إلى عزوھا یمكن و) للطفرة بالنسبة founder effect  .(في شیوعا الأكثر ولكن 
 الجین في لمحددا الوراثي التغییر أن أي( للمرض الحاملین الشریكین بین تختلف الجینیة للطفرة الدقیقة الطبیعة إن الأكبر، المجتمعات
 لجینا نفس من الألیلات من اثنین في مختلفة طفرات یحملون المتضررین الأفراد إن). الأب من الموروث عن یختلف الأم من الموروث

 بعض وراء تكمن أن للطفرات الدقیقة الطبیعة في الاختلافات لھذه یمكن سابقا، نوقش كما.  heterozygotes compound ویدعى
 ).(phenotype الظاھري النمط وشدة المرض مظاھر في التغیرات

 انك إذا خاصة مكلف، عنھا الكشف. عنھا والكشف اختبارھا ویمكن فرست، عائلة اضطرابات لمعظم المسببة الجینات تحدید تم قد .۹
 حتى الجینات من العدید یفحص أن یجب وبالتالي) الظاھري النمط( الاضطراب نفس تسبب أن یمكن) جینیة أنماط( متعددة جینات ھناك

. الأرجح على المسبب Transglutaminase 1 ۱الغلوتامین ناقل الجین یكون سوف المثال، ھذا في. المسببة الطفرة على العثور یتم
 حتملم مرض عن للبحث مصاب الغیر الزوج فحص سیتم ثم. المتسبب ھو الجین ھذا أن من للتأكد أولاً  المتضرر الزوج یفحص سوف

 .الجین ھذا في طفرات في یتسبب قد

 ینتج دق الطفرة اصابتھ الذي المتحور الجین أولا،. طریقتین بإحدى تأثیر لھا یكون أن السائدة للأمراض المسببة للجینات یمكن .۱۰
 ھي ھذه.  dominant negative effect سائد سلبي تأثیر یسمى ما ھو وھذا طبیعي ألیل من قادم بروتین وظیفة مع یتعارض بروتین

.  pachyonychia congenita الخلقي الأظفار ثخن و epidermolytic ichthyosis للبشرة الحال التقران فرط في تعمل التي الآلیة
-haplo الآلیة ھذه على ویطلق ،الجین من المنتج البروتین في حرج نقص إلى یؤدي قد فقط واحد طبیعي ألیل وجود العكس، على و

insufficiency  .إلى تعزى التي السائدة الاضطرابات في أما. كافي واحد طبیعي ألیل وحود المتنحیة الصفات في تذكرhaplo-
insufficiency، داریر مرض في المشكلة أنھ یبدو ھذا.  یكفي لا واحد طبیعي ألیل فإنDarier disease ھیلي ھیلي مرض وفي 

Haily-Haily disease. 

 في الجینیة الطفرات تحدث أن یمكن.  genetic mosaicism الوراثیة الاصباغ وھي ھنا الذكر تستحق" عادیة غیر" حالة ھنالك .۱۱
 حتويت النامیة الشخص خلایا فجمیع المنویة، الحیوانات أو البیوضة من النووي الحمض في حدثت إذا. حیاتھم في لحظة أي في الخلایا

 أن بعد و المنویة الحیوانات و البویضة اندماج بعد ما وقت في المبكر، الجنیني التطور أثناء الطفرة حدثت اذا أما. المتحور الجین على
 ھذه ھسببت الذي المرض ستحمل المتحورة الخلیة من الولیدة الخلایا فإن الخلایا، من مزید إلى الانقسام في المخصبة البویضة بدأت

 "Bb" الجدیدة الطفرة تحمل بعضھا الخلایا، من خلیط لدیھ أن یعني وھذا وراثیة فسیفساء عن عبارة الانسان إن. الجینیة الطفرات
 للبشرة الحال التقران لفرط المسببة للطفرة الوراثیة الفسیفساء شخص عند یكون عندما.  "bb" الطفرة تحمل لا وبعضھا

epidermolytic ichthyosis، البشرة وحمة ذلك یسبب أن فیمكن epidermal nevus  .التوسع یقتصر حیث السماك مثل مرض ھذا 
 یةالجنین الأم الخلیة من تستمد التي الجلد مناطق الشرائط ھذه تمثل. شرائط أو ملتفة خطوط عادة وتشكل الجسم، من جزء مجرد على

 اتالبیویض إلى تؤدي التي الخلایا أي( الوراثیة الأصول من بعض لتشكیل موجھة ولیدة خلایا أیضا الأم الخلیة ھذه أعطت إذا. الواحدة
 أن شأنھا من الولیدة الخلایا من كل الحالة، ھذه في ولكن. القادمة الأجیال إلى "B" الجینیة الطفرة تنتقل أن یمكن ،)المنویة الحیوانات أو

 مت وقد. جسمھ على كاملة للبشرة الحال التقران فرط خصائص الطفل عند یكون سوف و ،)"Bb" لدیھم سیكون جمیعھم أي( الطفرة تحمل
 طفرة ببھاس البشرة وحمات كل لیست( للبشرة الحال التقران فرط النوع من البشرة وحمة الوالدین أحد لدى كان والتي نادرة حالات توثیق

 ، لكذ على وعلاوة. جسمھ على كاملة للبشرة الحال التقران فرط خصائص عنده طفل لھ وكان) للبشرة الحال التقران فرط جینات في
 دون البیوضات أو المنویة الحیوانات في أصباغ أي ،silent germline mosacism صامتة جنینیة أصباغ لدیك یكون أن الممكن فمن

 علامات أي تظھر لا الذین والأمھات الآباء في سائدة سمة تكرار احتمالیة ندرتھا، من الرغم على. البشرة وحمة مثل جلدیة تغیرات
 ھاتوالأم الآباء من كل فحص تتضمن التي الوراثیة الاستشارة أھمیة على یؤكد و الناس، عامة من بقلیل أكبر یزال لا عندھم للمرض

 .للإصابة المعرضین

 .filaggrin لبروتین یرمز FLG المتضرر الجین .۱۲

 على( ”Bb“ لدیھ یكون أن احتمالیة ۱۰ من ۱ فرصة لدیھ شخص اي فإن ،FLGالجینیة الطفرة یحملون السكان من ٪۱۰ أن بما .۱۳
 أیضا لدیھ آخر شخص من الزواج و اللقاء فرصة). ما حد إلى الجلد في جفاف وجود و FLG واحد جین في طفرة وجود المثال سبیل

“Bb” لـ حاملین الناس من اثنین اجتماع فرصة فإن وبالتالي. ۱۰ من ۱ ایضا ھي “Bb” كان إذا. ۱/۱۰۰=  ۱/۱۰×  ۱/۱۰ یكون 
 للسماك المتوقع التكرار یعطي ھذا. شائع سماك عنده سیكون الطفل ھذا و ،٤ في ۱ ھو "BB" لدیھ الطفل یكون أن ففرصة طفلا لھاذان



 وقد( ۱۰ من ۱ كما جدا شائعة یكون لا قد الشائع للسماك الظاھري النمط باعتباره فیھ نفكر ما. ٤۰۰ في ۱ السكان عدد في الشائع
 الأكزیما و الجلد جفاف مثل للمرض الأخرى الصور ولكن ،)۲۰۰۰ أو ۱۰۰۰ في ۱ الى ۲٥۰ من ۱ أنھ سریریة التقدیرات تراوحت

 .النسبة ھذه تحقق بالتأكید ھي

 كالالأش تعدد تسمى والتي الطفرات ھذه. الحي الكائن حیاة على واضح تأثیر أي لھا ولیس محایدة تكون أن أیضا یمكن الطفرات .۱٤
 الالأشك تعدد تعد لذلك. الناس عموم في تنتشر و الأسر خلال تنتقل و الجینوم في جدا شائعة ،genetic polymorphisims الوراثیة
 .القرابة إلى للإشارة مفیدة علامات genetic polymorphisims الوراثیة

 ولكن الجین یحمل أن لشخص الممكن من أنھ حیث incompletely penetrantالنفاذ املك غیر الشائع السماك جین اعتبار ویمكن .۱٥
 .علیھ السریریة العلامات تظھر لا

 التي الجلدیة الأمراض من المعتاد للنمط استثناء ھو X-linked recessive ichthyosis إكس بكروموسوم المرتبط السماك جین .۱٦
. المبكرة الجنینیة الحیاة أثناء lyonization صبغي لتعطیل تخضع إكس الكروموسوم على الجینات معظم. بإكس المرتبطة الوراثة تمثل

 لتحقیق كآلیة نشط غیر لیكون أنثى خلیة كل في واحد إكس كروموسوم تعطیل طریق عن X-inactivation التعطیل عملیة تحدث
 في( الجینات من قلیل عدد على ویحتوي جدا صغیر ھو Y كروموسوم أن حیث والإناث، الذكور لخلایا الوراثیة المدخلات في المساواة

 أمراض تسبب بإكس المرتبطة الامراض من العدید فإن لھذا). جدا قلیلة كانت لو كما سیئة تكون الوراثیة المدخلات كثرة الحالات بعض
 epidermal البشرة وحمات في الحاصل النمط مثل شرائط أو خطوط شكل على فقط أجسادھم من جزء على النساء في تظھر جلدیة

nevi إكس وسومكروم كان اذا الجلد خلایا في یظھر المرض فإن وبالتالي. سابقة حاشیة في مناقشتھا تمت التي الجسدیة الاصباغ بسبب 
 في. النشط ھو طبیعي ألیل یحمل الذي إكس كروموسوم كان اذا طبیعي، الجلد یكون بینما.  نشط كروموسوم ھو الطفرة یحمل الذي

 النمط، ھذا على أمثلة ھي CHILD متلازمة و Conradi-Hunerman-Happle ھبل كونرادي متلازمة فرست، عائلة اضطرابات
 من جزء یخضع لا المقابل، في.  "X * X" فقط واحد لألیل بطفرة الاضطراب لأن بإكس، مرتبطة سائدة أمراض ھذه وتعتبر

 كلا على نشطة الصغیرة المنطقة ھذه في الجینات تزال لا أي للتعطیل بإكس المرتبط السماك جین یحمل الذي إكس الكروموسوم
 متنحیة، مةالس لأن و الخلایا جمیع في فعال طبیعي ألیل لدیھا بإكس المرتبط المتنحي للجین الحاملات الإناث وبالتالي.  X كروموسومین

 .جلدي مرض یظھرون لا فھم

 كونت بإكس المرتبط السماك عن المسؤولة الجینات وراثة فرصة لدیھم بإكس المرتبط السماك جین تحمل لامرأة المولودین الذكور .۱۷
 .٥۰:٥۰ بالمثل حاملین یكونون أن احتمالیة و فرصتة یكون یولدون الذین الإناث أیضا. ٥۰:٥۰

 .الذكور ابنتھ أطفال أي .۱۸

 ائعش ولكنھ الناس، عموم في شائع غیر بإكس المرتبط السماك أن من الرغم على. الناس في الحالة تكرار على تعتمد الاحتمالیة .۱۹
 المرتبط السماك عنده ذكر یتزوج أن فرصة فإن. الذكور من ۱:٦۰۰۰ إلى ۱:۲۰۰۰ في یحدث والذي الوراثیة، الأمراض بالنسبة نسبیا
 الذكور من أكثر الاضطراب لھذا الحاملین من المزید ھناك لأن ھذا من ما حد إلى أكبر تكون الجینیة للطفرة حاملة امرأة من بإكس

 .المصابین

 ھند الشھري لترجمة ھذه المعلومات لمؤسسة فرست شكر خاص ل د.          
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