
    

 

 

 طفلك و فحص حدیثي الولادة
 

 ،الأعزاء الآباء

 .مجاناً الولادة حدیثي فحص برنامج في تضمینھ لیتم الفرصة لطفلك توسكانا منطقة تقدم

 ؟الولادة حدیثي فحص ھو ما

 ضبع عن المبكر بالكشف تسمح مجانیة بسیطة لاختبارات الولادة حدیثي الأطفال جمیع یخضع،  الوقائي الطب برامج من كجزء
 .الخلقیة الأمراض

 .الكیسي والتلیف الخلقي الدرقیة الغدة وقصور كیتون الفینیل بیلة فحص على 05/02/92 104 رقم الوطني القانون ینص

 .استقلابیاً مرضًا أربعین من لأكثر موسعًا استقلابیاً فحصًا أیضًا توسكانا منطقة أدخلت،  2004 عام منذ

 .إیطالیا في المولودین لجمیع إلزامیاً الفحص ھذا 167/2016 الوطني القانون جعل

 حالات وإلى جسیمیة تخزین أمراض ثلاثة أیضًا لیشمل الفحص توسكانا وسعت،  909/2018 رقم الإقلیمي القرار خلال من
 عن للكشف الولادة حدیثي فحص تضمنت،  796/2021 رقم الإقلیمي للقرار ووفقاً،  مجتمعة الوخیمة الخلقیة المناعة نقص

 ) SMA( الشوكي العضلات ضمور

 ؟الولادة حدیثي فحص لماذا

 السریع البدء مع الخلقیة الأمراض بعض عن،  الأعراض ظھور قبل،  المبكر الكشف ھو الولادة حدیثي فحص من الغرض
 .الأمراض لھذه النموذجیة الجسیمة الأضرار من الحد أو لمنع،  معینة لعلاجات

 ؟ذلك یتم كیف

 .العمر من ساعة 72 و 48 بین الولید كعب في صغیر ثقب طریق عن جمعھا یتم التي الدم قطرات تحلیل یتم

 .المولود بیانات تحمل ببطاقة ملحقة خاصة ماصة ورقة على الدم قطرات توضع

 من أقل الولادة حدیثي الأطفال وزن كان إذا المثال سبیل على،  الولادة حدیثي الأطفال من معینة فئات في إضافیة سحب یتُوقع
 .یومًا 30 و 14 في،  ساعة 48 في مطلوبة سحب عملیات ثلاث. غرام 2000

 .توسكانا في المولودین لجمیع الاختبارات إجراء یتم حیث مایر جامعة مستشفى إلى البطاقة إرسال یتم

 سنوات عشر لمدة جمعھا تم التي الدم بقطرات لبطاقاتبا  AOU Meyer یحتفظ

 

 

 ؟النتائج ستعرف متى

 مركز أو الولادة مكان من استدعاؤه فسیتم،  فحصھا تم التي للأمراض الاختبارات لأحد إیجابیة المولود فحص نتائج كانت ذاإ
 .الاختبارات من مزید لإجراء الفحص

 .سلبیة الاختبارات جمیع أن یعني فھذا،  استدعاؤك یتم لم إذا لذلك،  الطبیعیة النتائج عن الإبلاغ یتم لا

 



    

 

 فقط التحقیقات من مزید إلى حاجة ھناك ولكن مریض الطفل أن یعني لا ستدعاءالا: تحذیر

 

 ؟بالفحص عنھا الكشف یتم التي الأمراض ھي ما

 الخلقي الدرقیة الغدة قصور

 الطبیعي وللنمو المركزي العصبي الجھاز ونضج لنمو الضروریة الدرقیة الغدة ھرمونات إنتاج كفایة عدم أو نقص إلى ذلك ویرجع
 .لطفلل

 .للطفل الطبیعي بالنمو المبكران والعلاج التشخیص یسمح. الفم طریق عن الدرقیة الغدة ھرمون تناول من العلاج یتكون

 

 الأخرى الغذائي التمثیل وأمراض كیتون الفینیل بیلة

 .الولادة حدیثي الأطفال عند فحصھ یتم استقلابي مرض أول ھي كیتون الفینیل بیلة كانت

 سام ألانین الفینیل تراكم. البروتینات مكونات أحد وھو،  ألانین فینیل جسم في التراكم یحدد إنزیم في خلقي خلل ىإل ذلك ویرجع
،  الحالات بعض في. الطبیعي العقلي والنمو بالتطور ویسمح المادة ھذه في منخفض غذائي نظام اتباع من العلاج یتكون. للدماغ
 .ممكناً الدوائي العلاج یكون

 تسمى معقدة أجھزة باستخدام،  استقلابیًا مرضًا أربعین من أكثر تحدید على قادر الفحص فإن،  كیتون الفینیل بیلة إلى فةبالإضا
 عیوب تسببھا التي الوراثیة الأمراض من كبیرة مجموعة ھي الغذائي التمثیل أمراض .(LC-MS / MS( الكتلي الطیف قیاس

،  ذلك بعد أو الأولى السنة خلال غالباً ولكن،  الحیاة من الأولى الأیام من مبكر وقت في ضالأعرا تحدث أن یمكن. الغذائي التمثیل
 الجھاز مثل مختلفة وأنظمة أعضاء على،  مناسب بشكل علاجھا یتم لم إذا،  الأمراض تؤثر أن یمكن. البلوغ مرحلة في حتى

 المبكر التشخیص یسمح. المفاجئ الموت تسبب أن یمكن الاتالح بعض في. إلخ،  والجلد والكلى والكبد والقلب المركزي العصبي
 .الحیاة ونوعیة التشخیص تحسین مع الدوائي أو/  و الغذائي للعلاج المبكر بالبدء

 :ھي الولادة حدیثي لفحص تخضع التي الأیضیة الأمراض

 بیتا أكسدة في عیوب،  الیوریا ورةد في عیوب،  العضویة الأحماض استقلاب في عیوب،  الأمینیة الأحماض استقلاب في عیوب
 .)2000 كل من رضیع 1 حوالي یتأثر( الدھنیة للأحماض

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

 

 البیوتینیداز عیب

 ضالأعرا تتنوع. الكربوكسیلاز في متعددة عیوب إلى یؤدي مما،  البیوتین،  لفیتامین الغذائي التمثیل عملیة في خلقي عیب وھو
 .الجلد وتغیرات،  المناعة وعیوب،  والنوبات،  النفسي الحركي التخلف تشمل وقد

 .الفم طریق عن البیوتین تناول من العلاج یتكون. البیوتینیداز إنزیم نشاط بتقییم الفحص یقوم

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

 الدم في الجالاكتوز

 سامة تأثیرات مع،  الكربوھیدرات استقلاب عن ینتج والذي،  الجسم في الجالاكتوز تراكم في یتسبب نيجی خلل إلى ذلك یرجع
 .الجالاكتوز من خالٍ  غذائي نظام من العلاج یتكون. والعین الكبد مثل مختلفة أعضاء على

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



    

 

 الكیسي التلیف

 الھضمي الجھاز وظیفة وتغییر الرئة التھابات،  للغایة متجانسة غیر بطریقة،  یسبب أن یمكن جیني خلل عن المرض ھذا ینتج
 .صحیة ولادة 4000 كل بین من واحد رضیع یتأثر. النمو في اضطرابات من ذلك على یترتب ما مع) ، الھضم سوء(

 لیس،  الولادة حدیثي فترة في. دم قطرة على) إنزیمي نشاط ذو بروتین( سینالترب جرعة على الأول المقام في الفحص اختبار یعتمد
 محدود عدد في ینُصح لذلك. الاختبارات من مزید إجراء تفسیره یتطلب والذي،  التربسین قیم في تغییر حدوث المألوف غیر من
 .علیھ تكموافق یطُلب) جیني اختبار( متعمق جیني تحلیل بإجراء الولادة حدیثي الأطفال من

 بتحسین یسمح،  الأعراض ظھور قبل عادة،  الولادة حدیثي فترة في الفحص خلال من للمرض المناسب الوقت في التشخیص
 .المستقبل في حمل حالات لأي الوراثیة بالمشورة الأسرة وتزوید المضاعفات من العدید لمنع،  السریري المسار

 المصابین الأشخاص من متزاید عدد في للمرض الأساسي الخلل ضد الفعالة الأدویة الآن تتوفر،  الأعراض علاج إلى بالإضافة
 .الكیسي بالتلیف

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

 (LSD) اللیزوزومیة التخزین أمراض

 أمراض إنھا. والأنسجة للأعضاء الحالة الجسیمات في المواد اكمتر مع اللیزوزومیة الإنزیمات في وراثیة عیوب عن LSD تنتج
،  المرض ظھور سن في الشدید بالتنوع تتمیز وھي. أقل أو أكثر مبكر وقت في الوفاة أو شدیدة إعاقة إلى تؤدي أن ویمكن تقدمیة

 .المرض نفس داخل حتى،  والشدة،  السریري والمسار،  والأعراض

 بومبي مرض: ثلاثة ھم،  الدم قطرة على الأنزیمیة الجرعات طریق عن،  توسكانا في الولادة حدیثي فحص في المشمولون ھؤلاء
 .الأول النوع من المخاطي السكارید عدید وداء،  فابري ومرض، 

 .للمرضى وقعالمت العمر ومتوسط الجودة وغیرّ الطبیعي تاریخھا غیرّ الذي الإنزیم ببدائل العلاج یتوفر،  الأمراض لھذه بالنسبة

 الظاھري والنمط الجیني الخلل/  الإنزیم على بناءً  العلاج بدء وقت یختلف قد،  الولادة حدیثي فحص خلال من التشخیص حالة في
 .السریري

 

 بومبي مرض

 أنسجة في الخصوص وجھ على الجلیكوجین تراكم إلى یؤدي الذي لحمضيا   α-glucosidase إنزیم في نقص عن ناتج وھو
 تأثر وشدة،  التقدم نوع) ، بالغ أو،  صغیر،  رضیع( ظھوره عمر في بومبي داء مظاھر تختلف. العظمي والھیكل القلب عضلات

 .العضلات

 فابري مرض

 والقلب الكلى في خاصة،  الجلیكوسفینجولیبید شحمیات تراكم إلى یؤدي الذي α-galactosidase إنزیم نقص عن ناتج وھو
 بالتشخیص عمومًا الولادة حدیثي فحص یسمح لا. الدماغیة السكتة أو القلب عضلة اعتلال أو الكلوي الفشل مع العصبي والجھاز

 .الإناث عند

 المخاطي السكارید عدید داء من الأول النوع

 والعین والعظام الكبد في خاصة ، المخاطیة السكارید عدیدات تراكم إلى یؤدي الذي α-Iduronidase إنزیم نقص عن ینتج
 .مبكر وقت في للدم المكونة الجذعیة الخلایا زرع إلى الإشارة یمكن ، الحالات بعض في. العصبي ھازوالج

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

 



    

 

  (SCID) المركب الشدید الخلقي المناعي العوز حالات

 جھاز في بخلل جمیعھا تتمیز) الیوم معروفة مائةثلاث من أكثر( النادرة الأمراض من كبیرة مجموعة ھو الحاد المناعة نقص
 .المناعة

 في الخطیر للعیب نظرًا،  ذلك ومع. یبدو ما على جیدة بصحة (SCID( الشدید الخلقي المناعة بنقص المصابون الأطفال یولد
 الأوان قبل فیھا رجعة لا یمةجس أضرار من یعانون فقد،  المعدیة الأمراض من أنفسھم عن بالدفاع لھم یسمح لا الذي المناعة جھاز

 .طبیعي مناعة جھاز لدیھم الذین للأطفال بسیطة ذلك عن عوضًا ھي التي الالتھابات من یموتون حتى أو

 قم،  مناعي عیب وجود في الاشتباه حالة في ثم،  الطفل حیاة من الأولى الأیام في SCID بتشخیص الولادة حدیثي فحص یسمح
 قادرة العلاجات تكون  الحالات من كثیر في. المحتملة الإصابات جمیع من الطفل حمایة مع المناعة جھاز لشفاء العلاج بتنشیط

 .جیدة بصحة الطفل إعادة على

 TREC )T cell receptor excision. الرضیع دم من قطرة في TREC تسمى جزیئات عن البحث خلال من الفحص یتم
circles (إذا. المناعي الجھاز وظیفة في جدًا مھمة وھي،  التائیة الخلایا ونضج تطور أثناء اإنتاجھ یتم صغیرة جزیئات عن عبارة 

 من الغائبة أو المنخفضة المستویات فإن،  ذلك من العكس على؛  TREC من العدید ینتج فسوف،  طبیعیاً المناعي الجھاز كان
TREC حصحی بشكل یعمل لا المناعة جھاز أن إلى وتشیر للاستیقاظ دعوة ھي. 

 

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

  (SMA)الشوكي العضلات ضمور
 

 تدریجي عضلي بضعف) 10000-6000 كل من رضیع 1 حوالي یتأثر( وراثي مرض ھو) SMA( النخاعي العضلي الضمور
،  الحیاة من الأولى الأشھر في ویحدث خطورة الأكثر ھو SMA الأول النوع یعد،  للمرض المختلفة الأشكال بین من. وضمور

 9-8 بمتوسط الوفاة مع تقدمیة الدورة؛  الجلوس وضعیة على والحفاظ الرأس في التحكم مثل الحركیة المھارات اكتساب عدم مع
 أكثر) الجیني والعلاج للحساسیة المضادة النوكلیوتیدات قلیل( النوعي العلاج یكون. الداعمة العلاجات غیاب في العمر من أشھر
 الحركي التطور مراحل إلى بالوصول الأعراض قبل ما مرحلة في بدأ الذي العلاج یسمح أن یمكن؛  مبكرًا إنشاؤه تم كلما فعالیة

 .المصابین غیر الأطفال لدى التي لتلك المماثلة
 الحمض على) لالمتماث الزیجوت في الجین وجود عدم/  وجود( SMN1 لجین جزیئي جیني تحلیل من الفحص اختبار یتكون

 .البطاقة في الدم قطرات من المستخرج النووي

 الشركة موقع على الموجودة المعلومات إلى الرجوع یمكن،  البیانات معالجة طرق حول معلومات على للحصول
www.meyer.it/screeningneonatale. 

 

In caso di screening neonatale positivo e confermata diagnosi, vi sarà assicurato un 
percorso di presa in carico e cura coordinato dall’AOU Meyer in collaborazione con 
il Punto nascita regionale, il pediatra di famiglia e i centri clinici specializzati per la 
cura della specifica patologia diagnosticata. 

معلومات على للحصول  
AOU Meyer 

13:00 إلى 12:00 من،  الجمعة إلى الاثنین من  055 5662766 .ھاتفال  
screening@meyer.it 

www.meyer.it 
viale Gaetano Pieraccini، 24-50139 فلورنسا 

 الشعارات
فالالأط طب شبكة - المنطقة/  الصحیة الخدمة - مایر  

http://www.meyer.it/screeningneonatale

