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ما المقصود بمرض الشبكية 
الوراثي (IRD)؟ 

يشير مصطلح مرض الشبكية الوراثي، أو حَثَل الشبكية،1 إلى مجموعة 
من أمراض العين النادرة التي تنتقل عادةً من الآباء إلى الأطفال. تشمل 

الأنواع الأكثر شيوعًا من أمراض الشبكية الوراثية (حثل الشبكية 
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ما المقصود بمرض الشبكية 
الوراثي (IRD)؟ 

الوراثي؛ مرض الشبكية الوراثي) التهاب الشبكية الصباغي، ومتلازمة 
آشر، وكُمنَة ليبر الخلقيّة، ومرض ستارغاردت.2 وھناك العدید من 

الأشكال الأخرى - سیشرح طبیبك المرض الذي تعاني منھ.
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یكمن سبب أمراض الشبكیة الوراثیة في حدوث تغیر في المخطط الجیني لخلایا 
الشبكیة. یؤدي ھذا العیب الجیني إلى نقص في إمداد المستقبلات الضوئیة الحساسة 

للضوء، ما یتسبب في ضمورھا وفقدانھا تدریجیاً. ویؤدي ذلك إلى فقدان تدریجي للرؤیة 
لدى المرضى المصابین.3,1

عادةً ما تكون أمراض الشبكیة الوراثیة موروثة. ھذا یعني أن الجینات المتغیرة 
(المطفرة) كانت موجودة بالفعل في أحد الوالدین أو كلیھما وجرى توارثھا. توجد أنواع 
مختلفة من أمراض الشبكیة الوراثیة لھا أنماط وراثة مختلفة - اعتمادًا على نوع الطفرة 

والجینات المتأثرة.

جرى تحديد أكثر من 270 طفرة جينية حتى الآن مرتبطة 
بأمراض الشبكية الوراثية.4

كيف يتطور مرض 
الشبكية الوراثي؟
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أمراض الشبكیة الوراثیة نادرة، ولكنك لست وحدك على الإطلاق. یقُدّر أن أكثر من 
2 مليون شخص حول العالم مصابون بمرض الشبكیة الوراثي (حوالي شخص واحد 

من كل 2000 شخص).5
قد یصُاب الأشخاص من أي عمر بمرض الشبكیة الوراثي. یشیع تشخیص مرض 

الشبكیة الوراثي لدى الأطفال أو المراھقین، وھو السبب الرئیسي لفقدان البصر لدى 
الأشخاص الذین تتراوح أعمارھم بین 15 و45 عامًا.5

ما مدى شيوع أمراض 
الشبكية الوراثية؟
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كيف يُشخّص مرض 
الشبكية الوراثي؟

هناك خطوتان لتشخيص مرض الشبكية الوراثي: 
سريري وجيني.

من المحتمل أن یكون طبیبك ھو من أجرى لك تشخیصك السریري. لقد أخبرك عن نوع 
مرض الشبكیة الوراثي الذي تعاني منھ.

يشمل التشخيص السريري ملاحظة العلامات والأعراض وإجراء بعض الاختبارات لفحص 
عينيك، مثل أخذ صور خاصة للشبكية في الجزء الخلفي من العين.

الخطوة التالیة بعد التشخیص السریري ھي الاختبار الجيني. ھذا ضروري لتحديد الطفرة 
الجينية المحددة التي تسبب مرض الشبكية الوراثي لديك. كما يساعد التشخيص على تحديد 

الخطوات التالية.
لا یمكن تأكید التشخیص الجیني إلا من خلال اختبار جیني. سیفحص مختبر خاص حمضك 

النووي (DNA) لھذا الاختبار، عادةً من عینة دم. یمكن للاختبار بعد ذلك تحدید السبب 
الوراثي الرئیسي لمرضك باحتمالیة كبیرة. یمكن بعد ذلك تأكید التشخیص السریري.

جرى تحدید أكثر من 270 طفرة جینیة مرتبطة بمرض الشبكیة الوراثي حتى الآن.4
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یمكن للتشخیص الجیني أن یكشف عن عدد الطفرات الجینیة المسؤولة عن مرضك 
ویحددھا. وھذا بدوره قد یساعدك على معالجة المشكلات المتعلقة بالمرض، ومستقبلك، 
واحتمالیة انتقال المرض إلى أطفالك. كما یمكن أن یتیح الحصول على تشخیص جیني 

معلومات حول ما إذا كانت العلاجات المتاحة أو المستقبلیة تناسبك. قد تكون قادرًا على 
المشاركة في تجارب سریریة للمساعدة في البحث فیما یخص علاج أمراض الشبكیة 
الوراثیة ومن المحتمل أن تعُطَى علاجًا مبكرًا. لذلك قد یكون للاختبار الجیني مزایا 

لدیك. تحدث إلى طبیبك حول ذلك!

ما الخيارات التي يقدمها 
الاختبار الجيني؟

سيمنحك التشخيص الجيني فكرة أفضل عن مدى احتمالية 
ر مرضك. تطوُّ
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ما الذي يمكنك توقعه بعد التشخيص؟
سيقترح عليك طبيبك المشورة الجينية قبل التشخيص الجيني وبعده، وسيناقش معك 
الخيارات المحتملة. قد تكون مؤھلاً لتلقي العلاج أو لدیك فرصة للمشاركة في دراسة 

سریریة. قد تجد أیضًا أنھ من المفید الاتصال بمجموعة دعم أو مؤسسات أخرى للمرضى 
للحصول على الدعم ومعرفة تجارب المرضى الآخرین المصابین بمرض الشبكیة الوراثي. 

یمكن أن یساعدك الموقع الإلكتروني المذكور أدناه في العثور على مجموعات المساعدة 
الذاتیة في ألمانیا، ویشرح كیف یمكنھا المساعدة، وأین یمكنك التسجیل في سجل المریض 

بمجرد أن تعرف عیبك الجیني.

لقد حصلت على ھذه النشرة من طبیب العیون الذي تتعامل معھ بسبب تشخیصك بالإصابة 
بمرض ضمور الشبكیة الوراثي. یمكن أن یكون ھذا التشخیص مزعجًا للغایة. ستمر بالتأكید 

بأوقات حساسة وسیكون لدیك العدید من الأسئلة. یقدم لك ھذا الدلیل بعض الإجابات خلال 
ھذا الوقت العصیب.

من المھم معرفة أن مرض الشبكیة الوراثي عبارة عن مرض یتطور بمرور الوقت، ما 
یعني أن رؤیتك ستتدھور على الأرجح مع مرور الوقت.

ما المقصود بالتشخيص؟

من المهم أن: لا يغير التشخيص من هويتك!
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