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لخص ربي المـ  العــ

ل مرض ره تحل اعي البش وارث الفق ل المت ة مجموعة یمث راض من متنوع  الأم

ة ة الجلدی یز و ,الوراثی ة یتم د بھشاش اقیع وظھور الجل ال فق دب یة جل  والأغش

ة؛ د المخاطی ابة أي بع ة إص رتبط ما وغالباً  ,میكانیكی رض ھذا ی  الم

طرابات ى باض اء ف لاف أخرى أعض د خ من .الجل ورة تتض ة الص  الإكلینیكی

رض واع للم دیدة أن ورة ش د الخط ؤدي ق اة ت ي للوف نوات ف ر س ي العم  الأول

افة ى بالإض واع إل ل أن دة أق یز ش ابات تتم لا محدودة بإص رج  لالات عن تخ  اخت

ى وین ف افر تك نان و الأظ  .الأس

 
م نیف ت ل مرض تص ره تحل اعي البش وارث الفق ى المت لاث إل واع ث  أن

یة ل (1 :رئیس ره تحل اعي البش یط الفق ل (2 ,البس ره تحل اعي البش  الفق

رقى ل (3 ,المف ره تحل اعي البش مورى الفق اف و .الض احثون أض وع الب  ن

د م جدی ل بإس ره تحل اعي البش ق الفق یم المتعل رابط بالجس فى ال  .النص

ل ره تحل اعي البش یط الفق دم البس طرابات وجود یتمیزبع ى إض اء ف  أعض

لاف أخرى د خ ل أو الجل ا ,منھا بالقلی واع بینم ثر الأن دة الأك رقى) ش  ،المف

مورى ق الض یم والمتعل رابط بالجس فى ال د (النص ؤدى ق ى ت ابات إل  إص

دیدة ى ش ف ف اء مختل م أعض  .الجس

 
رق  ن المف ش بی ة ھو الأدمة و رةالب ة منطق ون حیوی  من مجموعة من تتك

ات ة المكون تى الجزیئی یز ال درة تتم دة بمق ى فری داخل أن عل د و تت  تتح

ل ر مع ك وین ,الآخ اط مادة لتك وى للارتب بر .الخل ة تعت ب دراس  و التركی

وین ئى التك ذا الجزی رق لھ بیل ھو المف م الس ة لفھ ا آلی  الباثولوجی

ة یجیة و الجزیئی ل النس واع لك تى الأن درج ال ت تن ل مرض تح رة تحل  البش

اعي ون .الفق رق ویتك ن المف رة بی ى من الأدمة و البش اء (1:الآت وى الغش  الخل

ة,  ة الداخلی ون من :البقع ذى یتك فى؛ ال رابط النص یم ال دى متضمناً  الجس القاع

ة ة البقع ة و الخارجی ة اللوح ت الكثیف ة التح فیحة (2 ,قاعدی ة الص  ,المتألق



فیح (3 ة ةالص ة (4و الكثیف ا المنطق ت فیم فیحة تح ة الص  .الكثیف

ات ة المكون ذا الجزیئی رق لھ ل المف ات عدة تمث ة جزیئ یر و كولاجینی  غ

ة ى ,كولاجینی بیل عل ال س ولاجین :المث ولاجین , 4ك ن ,7ك ا ,البلكتی  6 ألف

ا رین 4بیت د ,انتیج اع مستض اعى الفق د ,1-الفق اع مستض  الفق

اعى ن ,2-الفق ني ,5لامینی دوجین ,6نلامی ان و ,النای ل وأى .البیرلیك ى خل  ف

ات ھذه داخلاتھا أو المكون ل ت ر مع ك ؤدى الآخ ى ت ة إل د ھشاش  .الجل

 
ل مرض ره تحل اعي البش ھ الفق ددة أعراض ل د متع طرابات ,بالجل  إض

ى اء ف لاف أعض د خ لالات و الجل ة اخت ى مختلف ورة ف رات ص ة طف ل .جینی  ك

ل ھذه ى أدت العوام ع إل نیفات وض ع تص رض ددةمت د .للم نیف اعتم  التص

دى ى التقلی س عل كلیة أس ا ش ز كم ى رك د عل توى تحدی ام مس ى الانقس  ف

یج د نس م ,الجل د ث نیف اعتم الى التص ى الت ة عل ة طریق  دمج و الوراث

اھدات ة المش ة و الجزیئی افة الاكلینیكی ى باللاض ة ال ماء ازال وبة الأس  المنس

یر روریة الغ م .ض د ث ك بع د ذل نیف اعتم ى التص واع عل ددة الأن  المتع

رض راض و للم تركة الأع م المش دم .بینھ رفى وأفرزالتق دیث المع ى الح  ف

م باب عل یة الأس ة المرض رض الجزیئی نیف للم ى تص اس عل ة اس  معرف

لالات ة اللاخت ببة الجزیئی واع المس ة للأن رض المختلف ل لم ره تحل  البش

اعي م .الفق ة أدت ث رات معرف ة الطف ة الجینی ى النوعی ى ف ات رةعش حوال  جین

ة ى مختلف ائلات ف تى الع انى ال رض من تع ى الم یر ال ف تفس اط طی  الأنم

ة ل الظاھری رة لتحل اعى البش نیف وظھور ,الفق نى التص ئى الجی  الجزی

رض  .للم

 
ل رة تحل اعى البش یط الفق یز ,البس اقیع یتم رة داخل بفق  مع البش

اباتإ ة ص یطة داخلی اباتإ .بس وع ھذا ص م الن دون تلتئ ترك أن ب دبا ت  .تن

ة ة طریق رض الوراث ة ھى للم ائدة الوراث ى ,الس رغم عل ض وجود من ال  بع

الات ة ذات الح ة الوراث واع .المتنحی ائعة الأن رض الش بر :ھى للم وكین -فی  ,ك

نر ج و ,كوب یرا -دولن واع .می ل الأن ا :ھى شیوعاً  الأق ل ,أوجن رة تحل  البش



اعى یط الفق ون مع البس برقش التل ل ,الم رة تحل اعى البش یطا الفق  لبس

مور مع لى الض ل ,العض رة تحل اعى البش یط الفق ى البس ت المتنح  ,الممی

ل رة تحل اعى البش یط الفق طحى البس ة و الس الین آل متلازم رات) ك  الطف

ى ات ف تى الجین فر ال یراتین تش یراتین و 5للك بب ھى14 الك ى الس  ھذا ف

وع رات .(الن ى الطف ن ف اص الجی الكولاجین الخ ن 7ب اص والجی  الخ

البروتین املى ب ا التك بب 4بیت بر مرض تس وكین-فی رة .ك ى الطف  ف

ن ن جی بب البلیكتی ل مرض تس رة تحل اعى البش یط الفق  مع البس

مور لى الض ل و العض رة تحل اعى البش یط الفق ا -البس  .أوجن

 
ل رة تحل اعى البش رقى الفق ل ,المف ة الأمراض من مجموعة یمث  المتنحی

ة تى الوراث یز ال ود تتم لال بوج ى انح توى عل فیحةا مس ة لص  .المتألق

واع یة الأن ذا الرئیس رض لھ مل الم تز :تش یر ,ھیرلی تز-غ ل و ھیرلی  تحل

رة اعى البش ام الفق امر الع د الض رات .الحمی ى الطف ات ف فرة الجین  المش

دات ة للوح ن المكون ا ) 5لللامینی ا ,3 ألف ولاجین ,( 2 جاما و 3 بیت ا ,17ك  ألف

رین 6 ا و انتیج رین 4 بیت ببة ھى ,انتیج رض ھذال المس   .الم

 
ل رة تحل اعى البش مورى الفق یز ,الض ود یتم اقیع بوج ى فق ة ف  ما منطق

ت قیحة - تح ة الص ة الكثیف ل نتیج ى خل وین ف اف تك ة الألی  .الخطافی

ام اقیع التئ ھ الفق وین یتبع لاق تك دبات و س امرة ن ة .ض ى الوراث  ھذا ف

رض لا الم ریقتین بك ائدة الط ة و الس واع .المتنحی ة الأن ورا متنحی ةال  ھى ث

ثر د ,خطورة الأك واع ھذه وأش الوبو مرض ھو الأن یمینز -ھ ا س یر مرض بینم  -غ

الوبو یمینز -ھ ل ھو س واع .خطورة الأق ائدة الأن مل الس وكین :تش ورین – ك  ,ت

ینى ة ,باس ارت متلازم ل ,ب رة تحل اعى البش مورى الفق بة أمام الض  قص

اق ل ,الس رة تحل اعى البش مورى الفق ى الض ل و الحك اعى الأدمة تحل  الفق

ت دیثى المؤق ولادة لح ل .ال الات ك ل  ح رة تحل اعى البش مورى الفق م الض  ت

ا رات ربطھ ة بطف ن جینی فر للجی ولاجین المش افة .7للك رات بالإض  لطف

ات ل أخرى جین ات :مث ة الجین لأورام المثبط ى ,ل الات ف رطان ح ا س  الخلای



ریة ة القش رض المرتبط ل بم ره تحل اعي البش مورى الفق ى الض  و المتنح

ات فرة الجین واتج المش ض لن ن -ل أی ى أرجنی ل مرض ف ره تحل  البش

اعي مورى الفق ى الض الیبو) المتنح یمینز -ھ  .(س

 
ل ره تحل اعي البش ق الفق یم المتعل رابط بالجس فى ال  ھو ,النص

وع ذى الن م ال رف ت ھ التع یز و حدیثاً  علی ود یتم اقیع بوج د الفق طح عن  س

ال ن الانفص ا بی ة الخلای فیح و القاعدی ة ةالص وعین .المتألق  الن

یین ذا الرئیس رض لھ ل :ھما الم رة تحل اعى البش ام الفق امر الع د الض  و الحمی

ل رة تحل اعى البش رتق مع الفق ى ال واع ,البواب رى الأن ل :ھى الأخ  تحل

رة اعى البش مور مع الفق لى الض ل و  العض رة تحل اعى البش ا – الفق  .أوجن

رات ة الطف ببة الجینی ذا المس رض لھ ي ھى الم اتللج ة ن ولاجین :الآتی  ,17ك

ا ا , 6 ألف ن و 4 بیت  .بلیكتی

 
ـــــــــــــاريخ يبـــــــدأ الفقــــــــــاعي البشـــــــــره تحلـــــل مــرض تشـــخيص          بالت
ــــــــــــــــى والفحــــــص العــــــــــــائلى المرضــــــى  ,للمــــــريض الـــــــــدقيق الاكلينيك
ـــــــع ــــك يتب ــــذ ذل ــــات أخ ــن خزع ــــــــد م  الإنقســـــــــــــام مســـــتوى لتحديــــــــــد الجل
ــــــــر .بالنســـــــــــيج ـــــــــــــــترونى المجھ ــــر الالك ـــــــــــة ھوحج  التشـــــــخيص فــى الزاوي
و ذ  ــــــــــــائى الخلـــــــل لتحديـــــــــد لـــك ــــــــى البن ــــــــر .النوع ــــــــــاعى المجھ  المن
ـــــــدم الــــــوامض ـــــــــات يق ــــــــافية معلوم ــــــل اض ــــــــل تمث ـــى ھامــــــة دلائ  عل
ـــــــل .للمــــــرض المســـــــــــببة الجزيئيــــــــــــة الاختـــــــــــــــلالات ــــض تحلي  الحم
ــــــــووى ج) الن د  ن  ـــــــــرات ( ـــــد اجرائـــــــــه يتــــــم الجينيــــــــــــة للطف  اجـــــــراء بع
ــــــــــالمجھر الفحــــص ــــــــــاعى ب  البشـــــــــره تحلـــــل لمرضــــى الــــــوامض المن
ــــــــــاعي ــــــــــــه الفق موعائلات ـــــــــرات مســح لعمـــــل  إ .الجينيــــــــــــة للطف  ســــــــتخدام
ـــــــــة المضـــــــــادة الأجســــــــــام  بتحلـــــــل الخاصـــــــة المســــــــــــتعمرة أحادي
ــــــد الفقــــــــــاعى البشـــــــــرة ـــــد التشـــــــخيص يؤك ـــــلا بع ــن ك ــــــــر م  المجھ
و الالكـــــــــــــــترونى ــــــــر  ــــــــــاعى المجھ  الاجــــــــــــراءات .الــــــوامض المن
ــــــــــــة التشخيصـــــــــــية ــــوع لتحديـــــــــد ضـــــرورية الدقيق  البشـــــــــره تحلـــــل ن
ــــــــــاعي أن حيـــث الفق ـــــــراض  ـــــــــــــــــــة الأع  محیراً  تشابھاً  تتشـــــــــابه قـــد الاكلينيكي
ـــة ــــــــــــولادة حــــــديثى فــى خاص ـــــــــة الـــــــــدقيق التحديـــــــــــد .ال  لطبيع
ـــــــــــــواع المســـــــــــببة الجينيــــــــــــة الطفـــــــــرات  لــــه للمــــــرض المختلفـــــــــــــة لللأن
ـــبل لتحســـــــين قصــوى أھميــــــــة ــــــــــــــارة ,الجزيــــــــــئى التشـــــــخيص س  اللاستش
و ,الجينيــــــــــــة ــــــــــــولادة قبـــــل مـــا تشـــخيص  الآن الحثيثــــــــــــة الجھــــــــود .ال  
ــــــــا فــى ـــــــــور طريقھ ـــى للعث ةبســـــيط طريقــــــة عل و آمنـــــــة , ـــــھلة   للتشـــــــخيص س
ــــــــــــولادة قبـــــل ـــــــــاء ال ـــــــــل أثن ـــــــــــرة المراح ــن المبك ــن .الحمـــــــل م  مـــا كــل م



أن نســـــــــتنتج ســـبق ــــــــــــــــا فــى المعـــــــــرفى التقـــــــــــدم   الجزيئيــــــــــــة البيولوجي
ــــم ــــط يقتصــــــر ل ـــى فق ــــــــير عل ـــــن ,التصـــــــــنيف تغي ــن ولك ـــــــــــع م أن المتوق  
ــــــر ـــى جذریاً  يؤث ـــخيص طــرق عل  الفقــــــــــاعي البشـــــــــره تحلـــــل مــرض تش
ـــــــــــوارث ـــــــــلاج .المت ـــــــــالى الع ــــــــالمريض العنايــــــــــــة حـــول حـــوريتــــــم الح  ,ب
ـــــــــارب ,المضـــــــــــاعفات منــــع ــــــول العلاجيــــــــــــة التج ـــــــلاج للوص  منھـــــــاجى لع
و ــــــــــــة المتابعـــــــــــــة  ــــــــالات الدقيق  الفقــــــــــاعي البشـــــــــره تحلـــــل لح
ــــــــــى الضـــــــمورى ـــــــــر للإكتشـــــــــــاف المتنح ــــــرطان المبك  الخلايــــــــــــا لس
ــــــــــرية ـــــــــــات .القش ــــــــــــــــتقبلية العلاج ــــــــــــة المس ـــــــــلاج :تشــــمل المحتمل  الع
ــــــــــــــنى و البروتي ـــــــــلاج  ـــــــــنى الع ـــى .الجي مالــــــرغ عل ــن  ــــــر عــــدم م  ھــــذه توف
ـــــــــــات ـــــــــا فــى العلاج ـــــــــالى وقتن الا الح ان  ـــــــــارب  ـــــــــــــة التج  المعملي
ـــــــا أظھـــــرت ـــــــلاج المــــــــذھل للتطــــــــور واقعــــــى ھـــدف أنھ  تحلـــــل مــرض لع
 .القريــــــــب المســــــــــــتقبل فــى الفقــــــــــاعي البشـــــــــره


