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 لقتنت .تاموسوموركلا وأ )تانیجلا( نیجلا يف تاھوشت ببسب ةینیجلا ضارملأا ثدحت .يثارو ضرم وھ يبموب ضرم
 ةریغص ءازجأ نم نوّكتتو ةثارولل ةیسیئرلا تادحولا يھ تانیجلا .تانیجلا للاخ نم مھلافطأ ىلإ ءابلآا نم ةینیجلا ضارملأا
 ،ناسنلإا مسج يف ةیلكیھلاو ةیویحلا تایلمعلا تامیلعت ىلع يوتحی يذلاو نیجسكلأا صوقنم يزوبیرلا يوونلا ضمحلا نم
 .نینیعلا نولو لوطلاو سنجلا لثم تازیملاو تافصلا يف تانیجلا ضعب مكحتت .اًدیرف ناسنلإا لعجت يتلا تافصلا ىلإ ةفاضلإاب
 مسجلا دعاست يتلا تامیزنلإا جاتنا لثم ةیویحلا تایلمعلا يف مكحتت ىرخأ تانیجو
 .ھفئاظو يف
 نم عون( میزنإ جاتنإ عنمت ةینیج ةرفط ببسب يبموب ضرم جتنی
 فلت ىلإ كلذ يدؤی نأ نكمی .زادیزوكولغ-افلأ ضمح ىمسُی )نیتوربلا
 طقف يبموب ضرمب ةباصلإا كنكمی .مسجلا ءاحنأ عیمج يف تلاضعلا

 حضوم وھ امك ،دلاو لك نم بیعملا نیجلا نم ةدحاو ةخسن ثرت امدنع
 .ةیحنتملا ةیدسجلا ةیغبصلا ةثارولا ىمسُی ام اذھو .ينایبلا مسرلا اذھ يف
 نأب 4 نم 1 لامتحا كانھف ،يبموب ضرمل نیلماح نیدلاولا لاك ناك اذإ
 ءاسنلاو لاجرلا قلقی دق ،ببسلا اذھل .يبموب ضرمب اًباصمً لافط اوبجنی
 باجنإ نأشب يبموب ضرمب ةباصلإا نم يلئاع خیرات مھیدل نیذلا
 .لافطلأا
 
 نیدلاولا دحأ ناك اذإ يبموب ضرمب باصم لفط باجنإ ةصرف دادزت
 نیباصملا صاخشلأا ءاكرش بغری دق ،كلذل .يبموب ضرمب اًباصم
 ضرملل نیلماح كلذكو بیعملا نیجلل نیلماح اوناك اذإ ام ةفرعم يف يبموب ضرمب
 لفطلا نوكی نأ %50 ةبسنب لامتحا كانھف ،لفط ھیدل يبموب ضیرمو
 .يبموب ضرمب اًباصم
 
 ةیحصلا رطاخملا نأشب اضًیأ يبموب ضرمب تاباصملا ءاسنلا قلقت دق
 نھماسجأ ىلع لمحلا ھببسی دق يذلا يفاضلإا داھجلإا ببسب لمحلل
 .نھتحصو
 
 لكب ةیارد ىلع ينوكت نأ مھملا نمف ،لافطأ باجنإ يف نیركفت تِنك اذإ
 ،هءانثأو ،لمحلا لبق أشنت دق يتلا تلاكشملاو ،ضرملا لاقتنا صرف نم
 مھتباصإ رطخ ةفرعم يف بغرت دقف ،لعفلاب لافطأ كیدل ناك اذإ .هدعبو
 بغرتس يتلا تلاكشملا ضعب نع بیتكلا اذھ ثدحتی .ھلاقتنا وأ ضرملاب
 ؤبنتلا يف دعاست نأ نكمی يتلا تارابتخلاا فصی امك .اھیف ریكفتلا يف
 .يبموب ضرمب رثأتیس كلفط ناك اذإ امب
 

 ؟يبموب ضرمب كلذ ةقلاع امو يرشبلا ةثارولا ملع ام :س
 صوقنم يزوبیرلا يوونلا ضمحلل راصتخا يھو( DNA ىعدت ةدقعم ةیئایمیك ةینب يف ناسنلإل ينیجلا بیكرتلا زیمرت مثی :ج
 صخش لك .تاموسومورك ةامسملا ةینبلا يف ساسلأا نیجسكلأا صوقنم يزوبیرلا يوونلا ضمحلا تائیزج لكّشتو .)نیجسكلأا
 ءازجلأا فلاآ ىلإ ھتاذ دح يف موسومورك لك مسقنی .ةیلخلا ةاون لخاد دجوت ،اجًوز 23 ىلإ ةمسّقم ،امًوسومورك 46 ھیدل
 .تانیجلا ىمّسُت ،ةریغصلا

 ضرملل نلاماح

 ضرملل لماحو ضیرملا

 ضرملل ةلماح مأ

 باصم ریغ ضرملل لماح

 باصم صخش باصم ریغ صخش

 ضرملل لماح بأ

 باصم ریغ ضرملل لماح

 نوباصم صاخشأ

 ةضیرم مأ
 فیفخ لكشب يبموب ضرمب

 ضرملل لماح بأ
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 ـلا جاوزلأا ددحت .صخشلا سنج دیدحت نع لوؤسم وھو يسنجلا موسوموركلا ىمّسُی جوز كانھ ،23 ـلا جاوزلأا نیب نم
 .عونلاب ةطبترملا ریغ ىرخلأا تامسلا عیمج ،ةیدسجلا تایغبصلا ىمسُت يتلا ،ىرخلأا 22

 فصن نم ةخسن دلاو لك لقنی ،رثاكتلا ةیلمع للاخ - جاوزأ يف اضًیأ يتأت اھنإف ،تاموسوموركلا نم ءزج تانیجلا نلأ ارًظنو
 .ھئانبأ ىلإ ةینیجلا ھتدام

 لثم ،اًیبسن طیسب ریثأت اھل تانیجلا هذھ ضعب .ةیلخلا لخاد ددحم طاشن وأ ةیویح ةفیظوب مكحتیل اًعم لمعی تانیجلا نم جوز لك
 مامتلإ مسجلا اھیلإ جاتحی تامیزنأ جاتنإ لثم ؛ةمھم ةیولخ تاطاشنب ىرخأ تانیج مكحتت امنیب ،نینیعلا وأ رعشلا نول دیدحت
 .ةیحصلا فئاظولا
 ھفئاظو ءادلأ مسجلا ھجاتحی نیتورب جاتنإ ىلع نیجلا ةردق مدع نع ضرملا جتنی .نیجلا يف مئاد رییغت يھ ةینیجلا ةرفطلا
 .ةتیمم وأ ،نھولا ةدیدش وأ ،ةفیفخ ةینیجلا تارفطلا اھجتنت يتلا ةریّغتملا ضارملأا نوكت نأ نكمی .ةیعیبطلا
 كلذ نع دیزملا( .يدسج يغبص موسومورك وھو ،17 موسوموركلا ىلع عقیو GAA يبموب ضرم ببسی يذلا نیجلا ىمسُی
 .)"يثارولا ریاغتلا" نونعملا مسقلا يف

 

 ضرمب نیباصملا صاخشلأا مظعم ثری .GAA نیج ىلع رثؤت نأ نكمی يتلا ةفلتخملا تارفطلا وأ بویعلا نم دیدعلا كانھ
 ةزیمم ةرفط 500 نم برقی ام لعفلاب نوثحابلا ددح دقل .مھیدلاو نم لك نم ةدحاو ،GAA تانیج نم نیتفلتخم نیترفط يبموب
 .اھنم دیزملا كانھ لازی لاو ،)يبموب ضرم امًئاد ببست لا تارفطلا هذھ نم ةدحاو لك نأ نم مغرلا ىلع(
 سومسارإ زكرمل ينورتكللإا عقوملا ،بموب زكرم ىلإ لقتنا ،يثارولا سناجتلا مدع لوح ةیلیصفتلا تامولعملا نم دیزمل
 مادرتورب يبطلا
 

 ؟يبموب ضرمل لاًماح نوكت نأ ينعی اذام :س
 ھلافطأ ىلإ اضًرم لقنی نأ لمتحملا نم اصًخش يبموب ضرمب قلعتی امیف ھمادختسا دنع "ضرملل لماح" حلطصم فصی :ج
 ،GAA نیج نم ةدحاو ةبیعم ةخسن مھیدل يبموب ضرم يلماح نلأ كلذو .ھسفن يبموب ضرم نم عقاولا يف يناعی لا ھنكلو
 تامیزنلإا نم يفكی ام جاتنإب نیلماحلا اھكلتمی يتلا GAA نیج نم ةدحاولا ةدیجلا ةخسنلا حمست .ناتخسن مھیدل يبموب ىضرمو
ً ةداع ھنكلو ،يعیبطلا نم ام دح ىلإ لقأ نیجلا لماحل يمیزنلإا طاشنلا نوكی امً ةداع .حیحص لكشب ایلاخلا لمع ىلع ظافحلل

 .ضارعأ يأ نم يناعی لا
 

 ؟اھریغ نم رثكأ ةیقرع ةعومجم يبموب ضرم بیصی لھ :س
 .قارعلأاو سانجلأا ىتش نم سانلا عیمج ىدل رھظیو قارعلأا عیمج بیصی ضرم وھ يبموب ضرم نأ ثاحبلأا ترھظأ :ج
 :ةنیعم تاعومجم يفً لایلق ىلعأ ثودحلا لدعم نأ ودبی
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 بونج نم صاخشلأا ىدلو يقیرفأ لصأ نم نییكیرملأا ىدل ضرملا روھظل ىلعأ ةبسن كانھ ،عضرلا لافطلأا ىدل •
 .ناویاتو نیصلا

 .ادنلوھ يف ىلعأ ضرملا راركت لدعم نوكی ،نیغلابلا نیب •
 اذھ ببس لازی امو .تایسنجلا وأ ةیقرعلا تاعومجملا ضعب يف اعًویش رثكأ ةنیعم ةینیج تارفط نأ دجوُ ،كلذ ىلإ ةفاضلإاب
 لكشی يلئاعلا ثراوتلا طمنو يثارو ساسأ ىلع دمتعی ضرملا نأ مغر ،حضاو ریغ تاعامجلا ضعب ىدلً ایبسن ىلعلأا روھظلا
 ً.امھمً لاماع بلاغلا يف
 

 ؟يبموب ضرم ثرت فیك :س
 ةیدسجلا ةیموسوموركلا ضارملأا .ةیحنتم ةیدسج ةقیرطب لفطلا ىلإ دلاولا نم لقتنی ،يثارو بارطضا وھ يبموب ضرم :ج
 دلاو نم سیلو ،نیدلاولا لاك نم بیعملا نیجلا نم ةخسن ثرت نأ بجی يبموب ضرمب باصت ىتح ھنلأ ؛اًیبسن ةردان ةیحنتملا
 .نیجلا نم لقلأا ىلع ةدحاو ةبیعم ةخسن امھیدل نوكی نأ بجی نیدلاولا لاك نأ ينعی اذھو .طقف دحاو

 
 :ضرملا ةثارو تاھویرانیس

 :باصم ریغ رخلآا دلاولاو يبموب ضرمب اًباصم نیدلاولا دحأ ناك اذإ •
o ناتخسن يبموب ضرمب باصملا دلاولا ىدل .ضرملل لاًماح لفطلا نوكی نأ %100 ةبسنب لامتحا كانھ 

 ةخسنو ،دلاولا كلذ نم نیجلا نم ةدحاو ةبیعم ةخسن ىلع امًئاد لفطلا لصحیس كلذل ،نیجلا نم ناتبیعم
 .باصملا ریغ دلاولا نم نیجلا نم ةدحاو ةدیج

 :ضرملل لماح رخلآا دلاولاو يبموب ضرمب اًباصم نیدلاولا دحأ ناك اذإ •
o لفطلا باصی نأ %50 ةبسنب لامتحا كانھ 

 ةبیعم ةخسن ىلع لفطلا لصحیس .يبموب ضرمب
 ضرمب باصملا دلاولا نم نیجلا نم ةدحاو
 ةیناث ةخسن ىلع لوصحلل %50 ةصرفو ،يبموب
 .ضرملل لماحلا دلاولا نم نیجلا نم ةبیعم

o لاًماح لفطلا نوكی نأ %50 ةبسنب لامتحا كانھ 
 ةدحاو ةبیعم ةخسن ىلع لفطلا لصحیس .ضرملل
 ،يبموب ضرمب باصملا دلاولا نم نیجلا نم
 ةدحاو ةدیج ةخسن ىلع لوصحلل %50 ةصرفو
 .ضرملل لماحلا دلاولا نم نیجلا نم

 
 :باصم ریغ رخلآا دلاولاو يبموب ضرملً لاماح نیدلاولا دحأ ناك اذإ •

o ریغ دلاولا نم نیجلا نم ةدحاو ةمیلس ةخسن امًئاد لفطلا ثریس .يبموب ضرمب امھلفط باصی نأ نكمی لا 
 .ضرملل لماحلا دلاولا نم نیجلا نم ةیناث ةمیلس ةخسن %50 ةبسنب ثریسو ،باصملا

o نیجلا نم ةدحاو ةمیلس ةخسن امًئاد لفطلا ثریس .ضرملل لاًماح لفطلا نوكی نأ %50 ةبسنب لامتحا كانھ 
 .ضرملل لماحلا دلاولا نم نیجلا نم ةدحاو ةبیعم ةخسن %50 ةبسنب ثریسو ،باصملا ریغ دلاولا نم

 

 ةضیرم مأ
 فیفخ لكشب يبموب ضرمب

 ضرملل لماح بأ

 نوباصم صاخشأ باصم ریغ ضرملل لماح
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 لفط لك نإف ،ضرملل نیلماح نیدلاولا لاك ناك اذإ •
 :ھیدل امھل دلوی

o ضرملاب اًباصم نوكیس %25 ةبسنب ةصرف 
o ضرملل لاًماح نوكیس %50 ةبسنب ةصرف 
o اباصم نوكی لاأب %25 ةبسنب ةصرف ً

 .ھلً لاماح وأ ضرملاب
 

 كانھ لھ .يبموب ضرمب ةباصلإا نم يلئاع خیرات يدل :س
 ؟يبموب ضرمل نیلماح يكیرشو انأ تنك اذإ ام دیدحتل تارابتخا

 ام ةفرعمل نادلبلا نم دیدعلا يف لمحلا لبق ام رابتخا رفوتی :ج
 لبق ام رابتخا ءارجإ بجی .يبموب نیج نلامحی نادلاولا ناك اذإ
 نم ةنیع ذخأ كلذ نمضتی وأ يثارولا راشتسملا نم ھیجوتب لمحلا
 نكمی .يبموب ضرم ببست اھنأب ةفورعملا ةددحملا تارفطلا نع ثحبلا مث ،ایلاخلا نع يوونلا ضمحلا لصفو ،مدلا وأ باعللا
 نیباصملا صاخشلأا ىدل GAA نیج نم ةرفط 500 نم رثكأ دیدحت مت ھنلأ يوونلا ضمحلا تارفطل يئیزج رابتخا ءارجإ
 .ةنیعم ةیقرع تاعومجم ىلع تارفطلا هذھ ضعب رصتقت .يبموب ضرمب
 دقو بیعملا نیجلا "نولمحی" نكلو ،ضرملا نم نوناعی لا نیذلاو ،ضرملا يلماح دیدحتل ةدیحولا ةقیرطلا وھ تارفطلا لیلحت
 رابتخا نأ كاردإ بجی ،كلذ عمو .يضرم خیرات اھیدل يتلا رسلأا لخاد ضرملا يلماح دیدحت مھملا نم - مھلافطأ ىلإ ھنولقنی
 .يبموب ضرم يف تارفطلا عیمج دیدحت متی مل ھنلأ امًساح نوكی لا دق لمحلا لبق ام
 

 ؟يبموب ضرمب اًباصم دعب دلوی مل يذلا يلفط ناك اذإ ام ةفرعمل ةقیرط كانھ لھ .اًیلاح لماح انأ :س
 اًباصم نینجلا ناك اذإ ام ةفرعمل لمحلا نم ةركبلا لحارملا يف ةدلاولا لبق اھءارجإ نكمی ةیرابتخا صوحف كانھ ،معن :ج
 .يبموب ضرمب
 عوبسلأاو رشاعلا عوبسلأا نیب يف CVS وأ )ةمیشملا يف عباصلأا ھبشت تاءوتن يھو( يمیشملا بغزلا ةنیع صحف ىرجی
 طبری يذلا وضعلا يھ ةمیشملا( ةیمانلا ةمیشملا ةجسنأ نم ةریغص ةنیع ذخأ رابتخلاا اذھ نمضتیو .لمحلا نم رشع يناثلا
 .تامیزنلإا طاشن سایقو )ملأا مد هدوزی يذلا ءاوھلاو تلاضفلا نم صلختلاو ءاذغلا رورمب حمسیل محرلا رادجب يمانلا نینجلا
 يف ةقلاع نینجلا نم ایلاخ يھ تیسونیملأا( تیسونیملأا يف تامیزنلأا لیلحت للاخ نم ةدلاولا لبق ام صحف ءارجإ نكمیو
 تقو يف ينیملأا لئاسلل صحف ءارجإ نكمیو .)يسونیملأا لئاسلا( ينیملأا لئاسلا نم ذخؤت )نینجلاب طیحملا ينیملأا لئاسلا
 میزنلإا طاشن صحفی رابتخلاا اذھو .ةلیلق مایأ ذخأت دق ةعیرس ةجیتن يطعی نأ نكمیو لمحلا نم رشع يناثلا عوبسلأاك ركبم
 .محرلاب لئاسلا نم ةذوخأملا ایلاخلا صحف قیرط نع يوونلا ضمحلا لیلحتب حمسیو
 وأ باصملا خلأا وأ نیدلاولل يوونلا ضمحلاب نینجلا نم يوونلا ضمحلا ةنراقمل يوونلا ضمحلا رابتخا ءارجإ اضًیأ متی دق
 .ةباصملا تخلأا
 .لفطلا لوصول ریضحتلاو لمحلا لوح تارایخلا داشرإ يف دعاست دق ةدلاولا قبست ينلا صوحفلا هذھ جئاتن
 

 ةیثارو ةراشتسا ىلع لوصحلاب ةیحصلا ةیاعرلا مدقم ينحصن دقو يتلئاع يف يبموب ضرمب ةباصلإا نم خیرات كانھ .س
 ؟يثارولا راشتسملا وھ نمَ .لمحلا لبق
 يلاجم يف ءاربخ مھو ةصصختمو ةزیمم ةداھش ىلع نولصاح ةیحص ةیاعر نویصاصتخا مھ نویثارولا نوراشتسملا :ج
 امًییقت نومدقی ثیح ،ةیحصلا ةیاعرلا قیرف يف ءاضعأك نویثارولا نوراشتسملا لمعی .ةیبطلا تاراشتسلااو ينیجلا بطلا

 ضرملل ةلماح مأ ضرملل لماح بأ

 باصم ریغ صخش باصم ریغ ضرملل لماح باصم صخش



                                    
  يبموب ضرم يناعت تنأو لافطلأا باجنإ
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 لثم ،ةیثارولا ضارملأا نم ةعونتم ةعومجمب ةباصلإا رطخل ةضرعملا رسلأاو دارفلأل معدلاو میلعتلا بناج ىلإ رطاخملل
 نولمعیو ،ةمعادلا ةروشملا نومدقیو ،ينیجلا رابتخلاا اضًیأ يثارولا راشتسملا رسفیو .اھب اھصیخشت مت وأ ،يبموب ضرم
 .ىضرملل نیرصانمك
 صرف مھف يف مكدعاسیس يثارولا راشتسملا نإف ،ھل نولماح وأ يبموب ضرمب نیباصم كترسأ دارفأ نم درف وأ تنأ تنك اذإ

 دق يتلا روملأا ضعب میظنت يف كدعاسیس لمحلا ثدحی نأ لبق يثارو راشتسمب عامتجلاا .ضرملا يناعی لفط ىلع مكلوصح
 .لفط باجنإب كرارق يف رثؤت

 :ىلع ارًداق يثارولا راشتسملا نوكیس
 .ةباصلإل نیضرعملا صاخشلأا فیرعتو ةلئاعلا ىدل يثارولا طمنلا حرش •
 .رابتخلال عضخی نم رایتخا ىلع كدعاست ىتح ةیثارولا صوحفلا لوح ةنزاوتم تامولعم میدقت •
 .ةیباجیإ تناك نإ صوحفلا جئاتن اولبقتیل ةلئاعلا دارفأ ةدعاسم •
 .ةدلاولل ةقباسلا صوحفلاو يرسلأا طیطختلا لثم ةیثارولا تلاكشملا يف داشرلإا میدقت •

 يف امًدق يضملا ترتخا اذإ .نینجلل ةدلاولا لبق ام رابتخا لوح كِعم ثدحتلا يثارولا راشتسملل نكمیف ،لعفلابً لاماح تِنك اذإ
 يلصحت نأ درجمب ھنیجاتحت يذلا معدلا میدقتو تارابتخلاا دیعاوم دیدحت ىلع يثارولا راشتسملا كدعاسیسف ؛يثارولا رابتخلاا

 يف يثارولا راشتسملا كِدعاسی نأ نكمیف ،يبموب ضرمب باصم كِنینج نأ تفشتكا اذإ ،لاثملا لیبس ىلع .رابتخلاا جئاتن ىلع
 ةجیتنلا راظتناو صحفلل عوضخلا تاءارجإ نأ امبو .كمامأ ةبعصلا تارایخلا عم لماعتلاو كِل ةحاتملا تارایخلا فاشكتسا
 .نكمم تقو ركبأ يف يثارولا راشتسم نع ثحبلا مھملا نمف ً،اتقو قرغتسی
 

 ؟ًلاماح تحبصأ اذإ میزنلإا لئادبب جلاعلل عضخأ نأ بجی لھ :س
 2و 1 عجرم لمحلاو میزنلإا لئادبب جلاعلا لوح ةیریرسلا تلااقملا ىلع علاطلال هاندأ طباورلا ىلع علاطلاا ىجرُی :ج
 

 ؟يبموب ضرمب ةباصم تنك اذإ لمحأ نأ يننكمی لھ :س
 صیخشت مت يتلالا ءاسنلا نأ ودبی لا امك .)لافطلأا باجنإ ىلع ةردقلا( ةبوصخلا ىلع رثؤی يبموب ضرم نأ ودبی لا :ج
 .)لمحلا نادقف( ضاھجلإا رطخل ةضرع رثكأ يبموب ضرمب نھتباصإ
 

 ؟يتحص ىلع لمحلا رثؤیس فیك .ةرسأ نیوكت دیرأو يبموب ضرم نم يناعأ :س
 لاإ ،ةیاھنلا ىتح لمحلا مامتإ ىلع كتردق ىلع وأ لمحلا ىلع كتردق ىلع رثؤت نأ بجی لا يبموب ضرمب ةباصلإا نأ مغر :ج
 يصاصتخلاا عم ثدحتلا كِیلع بجی .ةغلاب كتباصإ تناك اذإ ةصاخو اھكاردا بجی يتلا ةیحصلا ریذاحملا ضعب دجوی ھنأ
 .يفاعتلاو ،ةدلاولاو ،يسفنتلا زاھجلا تاریغتو ،نزولا ةدایز لثم ءایشأ لوح كِل جلاعملا
 "تامولعملا نم دیزملا" مسق ىلع علاطلاا ىجرُی :دیزملا ةفرعم رداصم
 
 Genetic counseling in Pompe disease 1 عجرم

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC3298105/?report=classic 
Luisa Politano , andEmanuela Viggiano ,Maria Rosaria Cecio ,Paola D'Ambrosio ,Esther Picillo ,Antonella Taglia 

 
 Pompe disease treated with enzyme replacement therapy in pregnancy 2 عجرم

https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/33035415/ 
1 Judit Mária Molnár ,2 Katalin Visy Várdi ,1 Zoltán Grosz 
 
 ةیلودلا ةیعمجلا لبق نم ةماع ةمدخك اھعیزوت متیو .ھلوانت متی يذلا عوضوملاب قلعتت ةماع تامولعم میدقت ىلإ ةرشنلا هذھ فدھت
 يرشبلا أطخلا نإ .رّیغتلا رمتسم ملع بطلا ربتعی .ةینھم وأ ةیبط تامدخ يأ مدقت لا ةیعمجلا نأ ملعلا عم ،يبموب ضرمل
 نم تامولعملا هذھ دیكأت مزلی .هذھك ةدقعم داوم میدقت دنع ةیھانتم ةقد قیقحت لیحتسملا نم لعجت ةسرامملا يف تاریغتلاو
 .ضیرملا بیبط ةًصاخ ،ىرخأ رداصم


