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ناث  ن بالناعور وأفراد عائلتهم من الإإ ي لجميع الإأشخاص المصاب�ي
يجب تقديم تحليل النمط الورا�ث

ي خطر«.
» �ن

: ي
ا �ف ي مهمًّ

يعُت�ب التقييم الورا�ث

تحديد طفرة وراثية 
محددة

ي 
إثبات التشخيص �ف
الحالات الصعبة

توقّع خطر تطوّر 
المثبّط

تحديد النساء 
الناقلات

تقديم التشخيص 
ما قبل الولادة

ي
الاإحالة للفحص الورا�ث

 الهيموفيليا المشتبه بها أو المثبتة
ي لتحديد المتغايرة 

الفحص الورا�ث
الوراثية المحددة

ناث »المعرضات لخطر« الإصابة الناقلات الملزمات والإإ
ي تم تحديدها سابقًا لمورثة العامل 

ي للمتغايرة الوراثية ال�ت
الفحص الورا�ث

)F9( أو العامل التاسع )F8( الثامن

: ي
قبل الإإحالة للفحص الورا�ث

اند )VWF(، واختبار  استقصاء النمط الظاهري لمستويات العامل الثامن )FVIII( أو العامل التاسع )FIX(، ومستضدّ عامل فون ويل�ب
)VWF( اند فعالية عامل فون ويل�ب

، إن وجد( من أجل: ي
، من قبل المستشار الورا�ث ي

 الإستشارة الوراثية )قبل وبعد الفحص الورا�ث
الحدود الاختباريةّ للنتائج الجزيئيّة؛ امكانية وجود موجودات طارئة، والموافقة، والتثقيف
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الدليل التوجيهي للتعامل مع مرض الهيموفيليا  الطبعة الثالثة



ي الرعاية الصحية لمهن�ي

ي
الفصل 4: التقييم الورا�ث

ي 
الهيموفيليا المشتبه بها أو المُثبتة �ف

الحالة الدالة
الهيموفيليا A الشديدة أو المعتدلة
)FVIII مستويات الحد الاأد�ف من العامل الثامن(

الهيموفيليا  A الخفيفة أو المعتدلة

ة * الفحص بحثا عن متغايرات صغ�ي

الفحص بحثا عن نسخ رقم المتغايرات **

ون العميقة ‡ الفحص بحثا عن متغايرات الإن�ت

ي التشخيص التمايزي
التحقيق �ف

الهيموفيليا B الخفيفة، أو المعتدلة  
أو الشديدة

الفحص بحثا عن انعكاسات
ون 22  و 1 لمورثة العامل الثامن الان�ت

عامل التخ�ث المظهرى الإأساس

الإستشارة الوراثية 
)قبل الفحص(

ي مورثة العامل 
ي �ف

فحص المتغاير الورا�ث
F9 أو العامل التاسع F8 الثامن

ي احتمال  الفسيفساء
يجب النظر �ف

توقف

الإستشارة الوراثية
)لعد الفحص(

تحديد النمط الظاهري السريري

F8 † ي كامل للعامل اثامن
ي كامل للعامل التاسع † F9فحص ورا�ث

فحص ورا�ث

F8.22 - تفاعل البلمرة المتسلسل أو طريقة البقعة  الجنوبية أ)ذو 
الانزياح العكسيي والمجال العريض( 

F8.1 - تفاعل البلمرة المتسلسل )ذو الانزياح العكسيي أو المتكرر(

ي العائليي المعروف
المتغاير الورا�ث

ناث و”المعرضات للخطر”(  )يلُزم الحاملات من الاإ
ي العائليي 

المتغاير الورا�ث
غ�ي معروف

ي لتأكيد النتيجة
تكرار الفحص الورا�ث

ي للهيموفيليا
نهج الفحص الورا�ث

ي خطر".
ناث " �ف ف بالناعور وأفراد عائلتهم من الاإ ي لجميع الاأشخاص المصاب�ي

يجب تقديم تحليل النمط الورا�ث

. ي
ا قبل الفحص الورا�ث ف بالناعور وعائلاتهم مطلبا أساسيًّ تعُت�ب الاستشارة الوراثيّة للاشخاص المصاب�ي

ام بإجراءات وبروتوكولات صارمة و الخضوع للاعتماد الدوري. ف ي الال�ت
ات التشخيص الورا�ث علي مخت�ب

ي وراثة الناعور.
ة �ف ي من قبل علماء يتمتّعون بالمعرفة والخ�ب

يجب أن يجرى تفس�ي نتائج الفحص الورا�ث

. ي
ا من خدمة التشخيص الورا�ث ف السريري الذي طلب الاختبار والعالِم الذي صدر نتائجه جانبًا أساسيًّ تعُت�ب فرصة مناقشة النتائج الوراثية ب�ي

تم إعداد هذه المادة التعليمية بفضل دعم تحالف الهيموفيليا
www.WFH.org/TGResourceHub لمزيد من المعلومات حول الدليل التوجيهي للاتحاد العالمي للهيموفيليا حول إدارة الهيموفيليا، قم بزيارة

الدليل التوجيهي للتعامل مع مرض الهيموفيليا  الطبعة الثالثة

ة  ة والكب�ي ف الثامن والتاسع  F8 أو F9 عن طريق  تفاعل البلمرة المتسلسل PCR وتسلسل سانج�ي Sanger أو تسلسل الجيل المُقبل NGS للكشف عن الاأخطاء وطفرة موقع الوصل وعمليات الحذف الصغ�ي
ْ ي للمعامل�ي

 † اعتمادًا علي التوافر، يتم إجراء فحص كامل ورا�ث

ي تغطي المناطق 
ة أو التكرارات أو الحذوفات ال�ت دراجات الصغ�ي ة: متغايرات النيوكليوتيد المفرد SNVs والاإ ات الصغ�ي . *تشمل المتغ�ي ات نهج فحص فعال من حيث التكلفة قبل تسلسل سانج�ي دراجات؛ وحيث تكون الموارد محدودة، قد تختار المخت�ب والازدواجية والاإ

 F8 ة للمعامل الثامن ات أرقام النسخ عمليات الحذف الكب�ي ون، والمعزز و5’ و3 مناطق غ�ي مفسرة. ** تتضمن متغ�ي ي ذلك 8 إكسونات(، وحدود إكسون/إن�ت
ي ذلك 26 إكسوناً( أوالمعامل التاسع F9 للهيموفيليا B )بما �ف

الاأساسية للمعامل الثامن F8 للهيموفيليا A )بما �ف

ات الهيكلية بواسطة  تيب المعقدة. ‡ يمكن استخدام تقنيات تسلسل الجيل المقبل NGS و تسلسل الجينوم الكامل WGS، ولكن فقط بعد التأكد من أنه يمكن اكتشاف المتغ�ي )الهيموفيليا A( أو المعامل التاسع  F9 )الهيموفيليا B(، أو التكرارات، أو عمليات إعادة ال�ت

هذه التقنية. بناءً علي التوصية 4.2.

http://www.WFH.org/TGResourceHub



