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مركز الملك سلمان
لأبحــــــــــــــاث الإعاقـــــــــــــــــة

بأنهــا  )UNCRPD( تعــرف الإعاقــة  المتحــدة لحقــوق الأشــخاص ذوي الإعاقــة  اتفاقيــة الأمــم 
»مفهــوم متطــور«، والتــي تؤكــد أيضــا أن »الإعاقــة تحــدث بســبب التفاعــل بيــن الأشــخاص 
مشــاركتهم  دون  تحــول  التــي  المحيطــة  والبيئــات  العمرانيــة  والعوائــق  بإعتــال  المصابيــن 
مشــاركة كاملــة وفعالــة فــي المجتمــع علــى قــدم المســاواة مــع الآخريــن ». تشــير التقديــرات إلــى 
أن 15٪ مــن ســكان العالــم )785،000،000 شــخص( لديهــم إعاقــة جســدية أو عقليــة حــادة، بمــا فــي 
ذلــك حوالــي 5 فــي المئــة مــن الأطفــال )التقريــر العالمــي حــول الإعاقــة 2011 - تقريــر أعــد بالاشــتراك 

ــي ( . ــك الدول ــة والبن ــة العالمي ــة الصح ــع منظم م

تــم دعــم مركــز الملــك ســلمان لأبحــاث الإعاقــة كمؤسســة بحثيــة غــر ربحيــة يديرهــا مجلــس إدارة يؤمــن 

ــة  ــرص الممنوح ــم كل الف ــم وأعطائه ــة حياته ــن نوعي ــق في تحس ــم الح ــة له ــخاص ذوي الإعاق ــأن الأش ب

للأشــخاص غــر المعوقــن ليكــون مركــزاً ذا دور بــارز في المســاعدة في تقليــل العبــئ الاجتماعــي والاقتصــادي  

لآثــار الإعاقــة والمســاعدة عــى تحويــل الأشــخاص ذوي الإعاقــة ومتلقــي الرعايــة لمنتجــن فعالــن بالمجتمــع.

وبــا شــك، إن مركــز البحــث العلمــي هــو أداة قويــة مــن شــأنها ان تســاعد عــى تحقيــق نوعيــة أفضــل 

مــن الحيــاة. ولتحقيــق شــعار المركــز »علــم ينفــع النــاس« تــم اتخــاذ إجــراءات لرعايــة وتنســيق وتمويــل 

البحــوث العلميــة والأنشــطة الأكاديميــة التــي يســتهدف مــن خلالهــا ايجــاد الحلــول للمشــكلات الطبيــة 

والبدنيــة والنفســية والتربويــة، والاجتماعيــة والتأهيليــة التــي ســتعود بالفائــدة عــى المجتمــع المحــي عــى 

وجــه التحديــد، والعالمــي بشــكل عــام. تعــد الابحــاث عامــل مهــم في دراســة الوضــع الراهــن حــول قضايــا الإعاقــة وإيجــاد الحلــول اللازمــة لهــا 

ــج  ــات وبرام ــح سياس ــة، وتوضي ــار الإعاق ــف آث ــراتيجيات لتخفي ــات أو اس ــم علاج ــا أو تقدي ــة منه للوقاي

الإعاقــة، وزيــادة كفــاءة تخصيــص المــوارد. قــدم التقريــر العالمــي حــول الإعاقــة توصيــات محــددة لعــدة 

محــاور للبحــث العلمــي عــن الإعاقــة بمــا في ذلــك:

• ــة 	 ــة وكيفي ــة( عــى الإعاق ــات العمراني ــات المحيطــة و البيئ ــة )السياســات والبيئ ــر العوامــل البيئي تأث

قياســه.

• جودة ورفاهية حياة الأشخاص ذوي الإعاقة.	

• معوقات تقديم الخدمات ما يجب عمله للتغلب عليها .	

• برامج الوصول والتصميم الشامل المناسبة لمحدودي الدخل.	

• التفاعل بين العوامل البيئية والظروف الصحية والإعاقة - والعلاقة بين الإعاقة والفقر. 	

• فعالية ترشيد الإنفاق العام على برامج الإعاقة.	
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استســقاء الــرأس الخلقــي هــو عيــب خلقــي يحــدث اثنــاء نمــو الدمــاغ. ومــن النــادر مــا يتــم الإبــاغ 
ــة  ــذه الدراس ــي ه ــل. ف ــاج  المفاص ــع اعوج ــي م ــرأس الخلق ــقاء ال ــا استس ــع به ــالات يجتم ــن ح ع
ــال  ــن الاطف ــدد م ــم ع ــى ولديه ــة الاول ــن الدرج ــة م ــن ذو قراب ــن زوجي ــة م ــرة مكون ــد اس ــم رص ت
المصابيــن باستســقاء خلقــي شــديد فــي الــرأس، ومتلازمــة تعــدد المفاصــل وانتفــاخ البطــن حيــث 

 .ISLR2 تــم ربــط هــذه الأعــراض بوجــود طفــره جديــده فــي الجيــن

متلازمة استسقاء الرأس الخلقي، 
التهاب المفاصل وانتفاخ البطن

 وارتباطها بطفرة ـ  ISLR2  الوراثية

النتائج الرئيسية: 

• تم الكشف عن طفرتين جديدتين كمسبب 	

للمرض و هما : 

(PCDH9: NM_020403.4:c.652T > C:p.(Tyr218His) 
 

(ISLR2NM_020851.2:c.1660delT:p.(Trp-
554Glyfs*40)

• النمط الظاهري ل −Islr2/−  )استسقاء 	

الرأس الخلقي الشديد( وطبيعة الطفرة 

يعتبر داعم قوي لاعتبار ISLR2  الجين 

الكامن وراء هذه المتلازمة.

الشكل يوضح التوزيع العائلي والنمط الوراثي لكلا الطفرتين في 

 PCDH9 و ISLR2

H. رسم بياني دائري لمصاب بجينوم استقساء الرأس.

لا يتــم وصــف التهــاب المفاصــل في نمــاذج 

ISLR-2 للفــران، كــا لا توجــد تشــوهات 

ــرى  ــى أن ن ــم. يبق ــي لديه ــاز الهضم في الجه

مــا إذا كان التوتــر البطنــي التدريجــي الــذي 

مــن  ملخصــاً  الدراســة  عائلــة  في  لوحــظ 

ــن الأسر  ــيتطلب م ــاذج. وس ــذه الن ــل ه قب

المتغــرات  ذوي  المســتقبلية  الدراســات  في 

ــة المقترحــة  ــد الصل المختلفــة في ISLR-2 تأكي

بالمتلازمــة التــي نصفهــا هنــا، وتحديــد طيفهــا 

ــل. ــوتي الكام الفين

تم نشر هذا البحث في المجله العلمية

 American Journal of Human Genetics 

A novel ISLR2-linked autosomal recessive 
syndrome of congenital hydrocephalus, 
arthrogryposis and abdominal distension. 

Alazami AM1, Maddirevula S1, Seidahmed 
MZ2, Albhlal LA3, Alkuraya FS4,5. Hum Genet. 
2018 Nov 27. doi: 10.1007. PMID:30483960.

B-D. صور سريرية لحالة إستقساء الرأس

E-G. صور من تصوير الرنين المغناطيسي تظهر إستقساء الرأس

K. رسم بياني لوني التسلسل

T يبين حذف

الخلاصة والاتجاهات المستقبلية

L. هيكل البروتين ISLR2 تظهر الطفرة والمجالات الوظيفية.I-J. خزعة المستقيم
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دور الطفرات الأليليه في البروتينات  
UFM1 و UFC1 في تطور الدماغ

يلعــب التعديــل اللاحــق للمورثــات مــن خــال إضافــة البروتيــن UFM1، والمعــروف أيضًــا باســم 
ــي  ــة. ف ــاذج الحيواني ــي النم ــات ف ــه الدراس ــا توضح ــو كم ــي النم ــة ف ــغ الأهمي ufmylation ، دورًا بال
ــببات  ــن المس ــيUFM1  م ــوت ف ــل الزيج ــة متماث ــرات الوراثي ــراح ان التغي ــم الاقت ــرة، ت ــة الأخي الآون
المرشــحة للاعتــال الدماغــي المبكــر مــع صغــر تدريجــي فــي حجــم الــرأس. تتضمــن هــذه 
الدراســة إنشــاء موضــع لعــاج الاعتــال الدماغــي الشــديد فــي مرحلــة مبكــرة مــن المــرض مــع 
صغــر الــرأس التدريجــي، حيــث تــم ربــط هــذا النمــط الظاهــري إلــى وجــود طفــرة جديــدة متماثلــة 

.UFM1 الزيجــوت فــي المــورث

النتائج الرئيسية: 

• تحديــد نمطــن جديديــن مــن التأخــر النمــو الــكلي الشــديد مــع العمــى القــري في عائلــة ســعودية 	

. UFM1 عــى وجــه التحديــد، طفــرة جديــده في الجــن .UFC1 واخــرى بريطانيــة وربطهــا بمســار

• التعــرف عــى أربــع عائــات ســعودية أخــرى ذات نمــط ظاهــري مشــابه جــدًا وجميعهــم وجــد لديهــم 	

نفــس الطفــرة في الجــن UFM1. مــع مــا نتــج عــن ذلــك مــن ضعــف في بروتينــات الخليــة.

.UFM على نظام  UFM-1 الشكل: التأثير الجيني لطفرة .A

B. In vitro pull-down assay. Pull-down assay with 
GST-UBA5 and UFM1, UFM1 mutants or LC3B
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(C and D) Immunoblot assay

(E and F) In vitrothioester formation assay of UFM1 by UBA5 

(A) 	 Localization of the key binding sites on 
	 UFC1. Binding sites for E1 and E3 are 
	 indicated.

(B) 	 Bottom: Magnification of Thr106.

(C) 	 Immunoblot assay. (D) 	 In vitro thioester formation assay of 
	 UFM1 by UFC1.

(E) and of UFM1 by UFC1 (F)
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ان التشابه الملحوظ بين النمط الظاهري السريري المرتبط بال UFM1   و UFC1   والاضطرابات 

البيوكيميائية الحيوية للجينين يثير الجدل عن دور أساسي لعملية   ufmylation   في تطوير الدماغ 

البشري. وتشير الدراسة إلى أن اختلال هذه العملية يؤدي إلى متلازمة معترف بها من اعتلال الدماغ 

الحاد وصغر الرأس التدريجي مع أو بدون الصرع في الاطفال. هناك حاجة إلى مزيد من الدراسات 

لتمييز الآلية الدقيقة لاضطراب النمو العصبي المرتبط بعملية ufmylation ، والذي قد يؤدي إلى 

علاجات محتملة خاصة عند اكتشاف طبيعة الطفرات الملحوظة.

تم نشر هذا البحث في المجلة العلمية

Genetics in Medicine

Biallelic UFM1 and UFC1 mutations expand 
the essential role of ufmylation in brain 
development. Nahorski MS, Maddirevula S, 
Ishimura R, Alsahli S, Brady AF, Begemann A, 
Mizushima T, Guzmán-Vega FJ, Obata M, Ichimura 
Y, Alsaif HS, Anazi S, Ibrahim N, Abdulwahab F, 
Hashem M, Monies D, Abouelhoda M, Meyer BF, 
Alfadhel M, Eyaid W, Zweier M, Steindl K, Rauch 
A, Arold ST, Woods CG, Komatsu M, Alkuraya 
FS. Brain. 2018 Jul 1;141(7):1934-1945. doi: 
10.1093/brain/awy135. PMID: 29868776.

الخلاصة والاتجاهات المستقبلية

(E) 	 Immunoblot analysis in case (P2, P3, P4: V:1) and control (C1: a healthy Sudanese young 
	 females) lymphoblasts.
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عيــوب الأنبــوب العصبــي ) NTDs ( عيــوب خلقيــة شــائعة، وتأتــي فــي المرتبــة الثانيــة بعــد عيــوب 
القلــب الخلقيــة، وبنســبة حــدوث 1 فــي كل 1000 مولــود جديــد علــى مســتوى العالــم. وهــي 
عبــارة عــن اضطرابــات متعــددة العوامــل تشــمل علــى عوامــل بيئيــة او وراثيــة علــى حــد ســواء.  علــى 
الرغــم مــن أن الطبيعــة الدقيقــة لهــذه العوامــل وتفاعلهــا لا يــزال غيــر مفهــوم، وفي هذه الدراســة 
تــم وصــف نمــوذج مندلــي NTD جديــد مــن عيــوب الأنبــوب العصبــي يدعــم دراســة نمــوذج الفــأر 
التــي ســبق نشــرها ويســلط الضــوء علــى أهميــة إعــادة تشــكيل الكروماتيــن فــي إغــاق الأنبــوب 

العصبــي.

النتيجة الرئيسية لهذا المشروع تشمل:

• 	occipital encephalo�( للحــالات الشــديدة NTDs  تقري�ـر الت�ـوأم يع�ـاني م�ـن أح�ـادي الزيج�ـوت م�ـع

.SMARCC1  ونقطــة مشــركة مــن المحتمــل أن تكــون متغــرة في )cele and myelomeningocele

• 	non� إلى الطبيعــة الفارغــة المحتملــة للمتغــر المنســوبة إلى الاضمحــال RTPCR  يشـير تحليـ�ل

))sense-mediated decay

• 	         BAF155 يتركز في البشر ويعيد ترميز الكروماتين SMARCC1

• 	  NTDs الفــران التــي تكــون متغايــرة الزيجــوت أو متماثــل الزيجــوت في طفــرة اليليــه تتطــور حالــة

للحــالات الشــديدة لديهــا في شــكل الدمــاغ   

• هــذا هــو أول تقريــر لطفــرة SMARCC1 في البــر. ســوف تســاعد هــذه النتائــج عــى تحديــد طبيعــة 	

المــرض وتحديــد النمــط المظهــري الكامــل المعقــد لإعــادة تشــكيل الكروماتــن BAF في حالــة الأعصاب.

ــزال غــر واضحــة،  ــة مــع NTD لا ت ــة SMARCC1  المتصل ــام، عــى الرغــم مــن أن آلي في الخت

فإنــه ينطــوي عــى الأرجــح عــى ضعــف الكروماتــن مــع اضطرابــات ناتجــة عــن تنظيــم الجينــات 

خــال المراحــل الحرجــة مــن التكــون العصبــي ، كــا هــو مبــن ســابقا في دراســة نمــوذج الفــأر 

المنشــورة ســابقا . ومــن اللافــت للنظــر إلى حــد مــا أنــه عــى الرغــم مــن كونهــا عنــرا أساســيا 

في إعــادة تكويــن الكروماتــن في جميــع الأنســجة، كــا ان هيــاكل الأنبــوب العصبــي هــي الأكــر 

عرضــة لنقــص BAF155، ســواء في الفــران اوالبــر. وهــذا يشــر إلى وجــود شرط محــدد لتنظيــم 

الجينــات الديناميكيــة التــي يتــم إعــادة تشــكيلها خــال عمليــة التكــون العصبــي. 

pheno�  س�ـوف تس�ـاعد الدراس�ـات المس�ـتقبلية في تحدي�ـد طبيع�ـة ه�ـذه الآلي�ـة الجيني�ـة والطي�ـف

typic  الكامــل للطفــرات SMARCC1 في البــر.

الخلاصة والاتجاهات المستقبلية

نموذج مندلي لعيوب الأنبوب العصبي الناجم 
عن متغير دي نوفو جديد في SMARCC1 في 

توأم متطابق 
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SMARCC1 الشكل: يوضح النمط الظاهري لتوأم مصاب بعيوب الأنبوب العصبي المرتبطة بطفرة اليليه جديدة في الجين

FIGURE : NTD phenotype observed in a monozygotic twin with a de novo, likely null, allele 
in SMARC1A. (A) T-2WI image of the index. (B) Right talipes calcaneovalgus deformity and 
left club foot seen in the index. (C) Left convex congenital lumber scoliosis secondary to 
abnormal segmentation. (D) T-2WI image of the twin sister. (E) Sequence tracing of PCR 
(left, DNA) and RTPCR without (middle) and with cycloheximide treatment (right) across 
the variant site. (F) Cartoon of SMARCC1 with the site of likely truncation indicated

تم نشر هذا البحث في المجلة العلمية

American Journal of Genetics in Medicine

A mendelian form of neural tube defect caused 
by a de novo null variant in SMARCC1 in an 
identical twin. Al Mutairi F, Alzahrani F, Ababneh 
F, Kashgari AA, Alkuraya FS. Ann Neurol. 2018 
Feb;83(2):433-436. doi: 10.1002/ana.25152. 
PMID: 29360170
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تحديد النمط الوراثي والمظهري
لصغر الرأس الخلقي

ــى الآن، لا  ــرأس الخلقــي هــو عيــب خلقــي يــؤدي الــى مضاعفــات عصبيــة طويلــة المــدى. ال صغــر ال
يوجــد أي تحليــل مظهــري للحــالات المرضيــة المؤكــدة مــن خــال التحليــل الجينــي الجزيئــي مــن 
ــة.  ــا العصبي ــن الخلاي ي ــة لتكوُّ ــات المهم ــريري للجين ــف الس ــى التصني ــة عل ــاط دال ــم انم ــل رس اج
هــذه الدراســة تهــدف لإجــراء تحليــل مظهــري وجينــي مفصــل للمرضــى الذيــن يعانــون مــن صغــر 

الــرأس الخلقــي.

النتائج الرئيسية: 

• وصف 56 من أنواع صغر الرأس الخلقي الوراثي في 150 مريضا منحدرين من 104 أسرة مختلفة.	

• أظهرت البيانات تداخلً قليلً مع الأسباب الجينية لصغر الرأس بعد الولادة.	

• التمكن من توسيع التداخل السريري والجزيئي بين حالات صغر الرأس الأساسي وحالات صغر الرأس 	

المرتيط بالتقزم. 

• توسيع التداخل بين صغر الرأس الأولي والتقزم البدائي الصغير من الناحية السريرية )قصر القامة في أكثر 	

من %52 من المرضى الذين يعانون من صغر الرأس الأولي( وجزيئيا )على سبيل المثال، نبلغ عن أول 

حالة من صغر الرأس المرتبط بـ CEP135 التقزم البدائي(.

• عيسوت ةبسن ااغتلير الييللأ والموقعي لصغر الرأس الخلقي نع رطيق اكتشاف 37 طفرة وراثية 	

محتملة وجديدة رمللض في 27 مورثا.

• التغيرات في المورثات المؤكدة والمسببة للمرض هي  )ANKLE2  و YARS و FRMD4A و 	

.)PPFIBP1 و CCNH و MAP1B و BPTF ( بينما المرشحه فهي ،)THG1L

تقدم هذه الدراسة مجموعة كبيرة من 

الحالات المصنفة جزيئيًا لصغر الرأس الخلقي، 

حيث بينت النمط الظاهري لـهذا المرض، 

ووسعت من التغاير الوراثي، ووجهت طرق 

الفحص للأطفال المولودين بهذا الخلل النمائي 

الدماغي.

تم نشر هذا البحث في المجلة العلمية

Genetics in Medicine

Genomic and phenotypic 
delineation of congenital 
microcephaly. Shaheen R, 
Maddirevula S, Ewida N, Alsahli S, 
Abdel-Salam GMH, Zaki MS, Tala 
SA, Alhashem A, Softah A, Al-Owain 
M, Alazami AM, Abadel B, Patel N, 
Al-Sheddi T, Alomar R, Alobeid E, 
Ibrahim N, Hashem M, Abdulwahab 
F, Hamad M, Tabarki B, Alwadei AH, 
Alhazzani F, Bashiri FA, Kentab A, 
Şahintürk S, Sherr E, Fregeau B, 
Sogati S, Alshahwan SAM, Alkhalifi 
S, Alhumaidi Z, Temtamy S, Aglan 
M, Otaify G, Girisha KM, Tulbah 
M, Seidahmed MZ, Salih MA, 
Abouelhoda M,  Momin AA, Saffar 
MA, Partlow JN, Arold ST, Faqeih E, 
Walsh C, Alkuraya FS. Genet Med. 
2018 Sep 14. doi: 10.1038/s41436-
018-0140-3. PMID:30214071

الخلاصة والاتجاهات المستقبلية

الشكل: مخطط دائري يعرض توزيع الطفرات الجينية المكتشفة في عينة الدراسة

Pie chart showing the grouping and distribution of the 
variants identified in this cohort into four categories: 

variants in MCPH genes, variants in genes with 
established disease phenotypes in humans, variants 
in genes reported previously as candidate genes, 
and variants in genes with no established disease 
phenotypes in humans.

Variants in genes with established disease phenotypes in humans

RNU4ATAC, PCNT, AARS, BRCA2, PLK4, XRCC4, DDX11, RTTN, ASNS, 
NDE1, PQBP1, TSEN15, DONSON, PHGDH, PSAT1, TUBA1A, OCLN, 
PNKP, KATNB1, EP300, IGF1, CRIPT, SLC25A19, CTSD, BLM, VRK1, 
INO80, ERCC4, FOXG1, NSUN2, SBF1, RARS, ALDH6A1

59.6%

Variants in genes with reported previously as candidate genes:

DNA2, CTU2, SPDL1, WDR4, PHC1, ANKLE2, THG1L, YARS, FRMD4A

12.5%

3.8%

Variants in novel candidate genes:

BPTF, MAP1B, CCNH, PPFIBP1

12.5%

Variants in MCPH genes:

MCPH1, WDR62, CDK5RAP2, ASPM, STIL, CEP135, CEP152, CENPJ, CIT, 
MFSD2A
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توسيع الانماط الظاهرية والطفرات 
الجينية لخلل التنسج العظمي

ــائعة  ــي ش ــف وه ــام والغضاري ــو العظ ــي نم ــة ف ــوب خلقي ــن عي ــاره ع ــي، عب ــج العظم ــل التنس خل
نســبيا حيــث تقــدر نســبة الحــدوث ب 1.3 إلــى 3.2 لــكل 10000 شــخص. حتــى وقــت قريــب، كان 
تشــخيص خلــل التنســج العظمــي يعتمــد بشــكل شــبه حصــري علــى النمــط الظاهــري الدقيــق، 
ــن  ــح م ــة أصب ــارات الجيني ــور الاختب ــع ظه ــن م ــرة. ولك ــعة ذوي الخب ــي الأش ــع أخصائ ــاور م والتش
الممكــن اســتهداف فحــص عــدد كبيــر مــن الطفــرات الوراثيــة المســببة للمــرض بغــض النظــر 
ــه. هــذه الدراســة تهــدف لتوضيــح الخصائــص التفصيليــة  عــن التشــخيص الســريري المشــتبه ب
ــج  ــي التنس ــل ف ــن خل ــون م ــن يعان ــى الذي ــن المرض ــر م ــدد كبي ــة لع ــة الخاص ــة والوراثي المظهري

ــا(. ــا )وراثي ــف جزيئي ــي المصن العظم

النتائج الرئيسية: 

• كشــفت الدراســة عــن 224 طفــرة، منهــا 54 طفــرات مرضيــة جديــدة )٪24( في 123 مــن المورثــات ذات 	

روابــط ثابتــة أو محتملــة بالتســبب بخلــل بالنســيج العظمي.

• 	.) WNT3A, SUCO, RIN1, DIP2C, PAN2 ( تم اقتراح خمس مورثات مرشحة لتسببها بالمرض

• النمــط الظاهــري لأفــراد عينــة الدراســة اظهــر عــن وجــود تشــابه مــع 36 مــن الفئــات المظهريــة المقــرة 	

ــت  ــة كان ــن الانمــاط الظاهري ــة”، في حــن ان 18 م ــات النســيج العظمــي الدولي ــن “منظمــة اضراب م

جديــدة، مثــل الطفــرة الجديــدة فيC3orf17  والمتعلقــة بخلــل التنســج العظمــي.

• ــو-كاري 	 ــة توريلل ــل متلازم ــة، مث ــة معروف ــات مرضي ــدة لمورث ــة الجدي ــب المظهري ــف الجوان ــم وص ت

.PGAP3 ــورث ــة بالم المتعلق

• لوحــظ تأثــر مؤســس قــوي لكثــر مــن الجينــات في هــذه المجموعــة، مــا ســمح لحســاب الحــد الأدنى 	

للأشــكال المتنحيــة الذاتيــة مــن خلــل التنســج العظمــي للســكان في المملكــة )7.16E-04(، وهــو أعــى 

بكثــر مــن المتوســط العالمــي. 

من خلال تبادل البيانات المظهرية والوراثية 

لخلل التنسج الهيكلي في عينة الدراسة الكبيرة 

والمصنفة جزيئياً، ستساهم هذه الدراسة في 

تحسين معدل تشخيص المرضى الذين يعانون 

من هذه الحالات.

تم نشر هذا البحث في المجلة العلمية

 Journal of Genetics in Medicine

Expanding the phenome and 
variome of skeletal dysplasia. 
Maddirevula S, Alsahli S, Alhabeeb 
L, Patel N1, Alzahrani F, Shamseldin 
HE, Anazi S, Ewida N, Alsaif HS, 
Mohamed JY, Alazami AM, Ibrahim 
N, Abdulwahab F1, Hashem M, 
Abouelhoda M, Monies D, Al Tassan 
N, Alshammari M, Alsagheir A, 
Seidahmed MZ, Sogati S, Aglan 
MS, Hamad MH, Salih MA, Hamed 
AA, Alhashmi N, Nabil A, Alfadli F, 
Abdel-Salam GMH, Alkuraya H, 
Peitee WO, Keng WT, Qasem A, 
Mushiba AM, Zaki MS, Fassad MR, 
Alfadhel M, Alexander S, Sabr Y, 
Temtamy S, Ekbote AV, Ismail S, 
Hosny GA, Otaify GA, Amr K, Al 
Tala S, Khan AO, Rizk T, Alaqeel 
A, Alsiddiky A, Singh A, Kapoor S, 
Alhashem A, Faqeih E, Shaheen R, 
Alkuraya FS. Genet Med. 2018 Apr 
5. doi: 10.1038/gim.2018.50. PMID: 
29620724

الخلاصة والاتجاهات المستقبلية

الشكل: مخطط دونات يبين نسبة الظروف المتنحية والمهيمنة، والمرتبطة بـ X في 

مجموعة الدراسة.

الشكل: يوضح المظاهر السريرية للعائلات ذات المتغيرات في الجينات المرشحة الجديدة
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(k–q) A patient with a mutation in WNT3A

(r–x) A patient with a mutation in SUCO

 (e and f) A patient with a mutation in PAN2showing plagiocephaly

(g–j) A patient with a mutation in RIN1 showing plagiocephaly
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التنبؤ بالإعاقة الحركية لدى كبار 
السن من الذكور في أستراليا

مــع ازديــاد عــدد كبــار الســن كان هنــاك ازديــاد مطــرد فــي نســبة الإعاقــة وتكاليــف الرعايــة الصحية 
ادى ذلــك إلــى ضــرورة دراســة أســباب حــدوث هــذه الاعاقــات بهــدف تجنبهــا والحــد منهــا إضافــة 

الــى المســاهمة فــي تخطيــط توزيــع المــوارد والخدمــات الصحيــة

طريقة البحث:

هــذا البحــث مــن الأبحــاث المســتقبلية والــذي 

ــور  ــن الذك ــار الســن م ــن كب اســتهدف شريحــة م

يســكنون في منطقــة كونكــورد في ســيدني بأســراليا. 

مــن ينايــر عــام 2005 ‏الى يونيــو 2007 تــم التواصل 

وأكــر.  ســنة   70 أعمارهــم  شــخص  مــع 2815 

إضافــة الى مــن تــم التواصــل معهــم بــادر 194 

شــخصا بالمشــاركة بعــد ســاعهم عــن الدراســة عن 

ــخاص  ــتبعاد الأش ــم اس ــي. ‏ت ــام المح ــق الإع طري

ــة  ــت معاين ــة.  تم ــكنون في دور الرعاي ــن يس الذي

ــن. ــد عام ــم بع ــة ث ــخاص في البداي ــص الأش وفح

القياسات: 

وقــد اســتخدم مجموعــة مــن 24 متغــرا مســتقلا 

في التحليــل الأحــادي المتغــرات، وأدُرجــت عوامــل 

هامــة في التحليــل المتعــدد المتغــرات.

‏النتائج:

كانــت  أغلبهــم  الدراســة.  اتمــوا  شــخصا  ‏1367 

أعمارهــم 75 ســنة او اقــل، نشــيطين اجتماعيــا 

ــأس  ــدد لا ب ــانى ع ــة. ع ــة طبيعي ــم الذهني قدراته

بــه مــن ‏نــوع مــن محدوديــة الأنشــطة ســواء 

ــام  ــة )%91.6( أو القي ــم اليومي كان في أداء مهامه

والجلــوس المتكــرر )%31.4( أو المــي السريــع 

ان  التفصيليــة  التحليــات  أظهــرت   .)32.9%(

التعليمــي وعــدد  الســن والمســتوى  التقــدم في 

الأدويــة التــي يســتخدمها ‏الشــخص وسرعتــه في 

ــة مرتبطــة ارتباطــا شــديدا  ــه الذهني المــي وقدرت

ــة.  ــام اليومي ــطة في أداء المه ــة الأنش ــع محدودي م

إضافــة إلى مــا تــم ذكــره فــان نوعيــة الأدويــة 

المســتخدمة وليــس عددهــا فقــط إضافــة إلى قــوة 

القبضــة اليــد ‏لديهــا ارتبــاط وثيــق مــع محدوديــة 

النشــاط فيــا يخــص القيــام المتكــرر مــن وضعيــة 

الجلــوس والسرعــة في المــي.

ــه الفيزيائيــة والحركيــة مــن أهــم العوامــل  ‏التقــدم في الســن ووصــف المريــض لحالت

التــي تحــدد وترتبــط بحــدوث محدوديــة في النشــاط أو نــوع مــن الإعاقــة في المســتقبل

 احمد حبتر

في انتظار رد من مجلة الجمعية الأمريكية للشيخوخة )JAGS(. إذا لم يتم قبولها، 

)AJA( سوف يقدم إلى المجلة الأسترالية للشيخوخة

الاستنتاج

المحقق الرئيسي

المنشورات
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البرنامج البحثي الشامل للدراسات الجزيئية 
للاضطرابات القنوية الوراثية في المملكة 

العربية السعودية

الاضطرابــات القنويــة الوراثيــة هــي مجموعــة غيــر متجانســة مــن حــالات العجــز واضطرابــات ناتجــة 
عــن خلــل فــي الجهــد الكهربائــي المختلفــة أو القنــوات الأيونيــة. لا توجــد إحصائيــات متوفــرة عــن 
عــدد الأشــخاص المصابيــن بهــذه المجموعــة مــن الأمــراض، ممــا يصعــب التحقــق مــن معــدلات 
فمــن  الســعودية،  العربيــة  المملكــة  فــي  الوراثيــة  القنويــة  بالاضطرابــات  الحقيقيــة  الإصابــة 
المتوقــع أن تكــون الاعــداد عاليــة وذلــك لشــمول الاضطرابــات القنويــة الوراثيــة لأمــراض الجهــاز 
العصبــي، ونظــام الغــدد الصمــاء، وأمــراض القلــب والأوعيــة الدمويــة، والجهــاز المناعــي، والجهــاز 

التنفســي، والجهــاز البولــي، والتــي تمثــل عــبء اقتصــادي علــى النظــام الصحــي.

 إن البرنامــج الشــامل للكشــف والتشــخيص المبكــر عــن هــذه الامــراض يتيــح فعاليــة اعلــى 
للتدخــل العلاجــي وبالتالــي ينعكــس ايجابيــا علــى الجانــب الصحــي والاجتماعــي والاقتصــادي.  يعمل 
الباحثــون للاســتفادة مــن التقنيــات الحديثــة للدراســات الوراثيــة مثــل تقنيــات التسلســل الجيــل 
التالــي والنهــج الجزيئــي شــمولي لتحديــد الجينــات والطفــرات الوراثيــة الجديــدة لأمــراض إضرابــات 
ــراض  ــذه الأم ــة به ــرات المتصل ــي والمم ــل جين ــبكات التفاع ــور لش ــع تص ــة، ووض ــة الوراثي القنوي
ــر لوحــة شــامل للجينــات والتــي ستســتخدم  والبيولوجيــا المرضيــة الخاصــة بهــم، وأخيــرا تطوي

ــإذن الله للتشــخيص، واختبــار الناقــل، والتشــخيص قبــل الــولادة والتشــخيص قبــل الغــرس.  ب

أهداف البحث:

• ــن 	 ــرضى المصاب ــة للم ــل السريري ــراء التحالي إج

المملكــة  في  الوراثيــة  القنويــة  بالاضطرابــات 

العربيــة الســعودية

• تحديــد العوامــل الوراثيــة )طفــرات في الجينات 	

ــببة  ــدة( المس ــات جدي ــك جين ــة وكذل المعروف

وخصوصــا  الوراثيــة  القنويــة  للإضرابــات 

ــا. ــة منه المتنحي

• للطفــرات 	 شــاملة  بيانــات  قاعــدة  إنشــاء 

الوراثيــة القنويــة  الإضرابــات  لأمــراض  الوراثيــة 

• المكتشــفة 	 للجينــات  شــاملة  لوحــة  اعــداد 

ــع للمــرضى  ــا في الفحــص السري للاســتفادة منه

ونواقــل للطفــرات لتشــخيص المــرضى بالمملكــة 

العربيــة الســعودية، وتســهيل التشــخيص قبــل 

ــوراثي. ــخيص ال ــولادة والتش ال

• الجينــي 	 التفاعــل  لشــبكات  تصــور  اعــداد 

الجينــوم  تحليــات  باســتخدام  والممــرات 

التكامليــة الشــاملة عــى أســاس المتغــرات 

اخــرى. وراثيــة  وعوامــل  الجينوميــة، 

• تــم الانتهــاء مــن توظيــف فنيــي المختــر وتدريبهم 	

للتجــارب  العمليــة  والجوانــب  الأجهــزة  عــى 

ــة. الجزيئي

• بالدراســة 	 المشــاركة  والأسر  المــرضى  اختيــار 

المعنيــة. العيــادات  مــع  بالتنســيق 

• التحقــق مــن الأشــخاص المصابــن والذيــن لديهــم 	

 KCNA4 و ،GLRB، NALCN طفــرات وراثية في

)جــدول 1(.

• الفريــق البحثــي في الدراســات الجزيئيــة 	 شرع 

لهــذه  الوظيفيــة  النتائــج  وتحديــد  لتوصيــف 

الإنســان. وفي  الخلويــة  النــاذج  في  الطفــرات 

• وأسرهــم 	 للمــرضى  الأســاسي  الــوراثي  التحليــل 

وتسلســل  الجينــوم  دراســات  ذلــك  وشــمل 

المســتهدفة المورثــات  و  الإكســوم 

• النتائــج الأوليــة بينــت طفــرات جديــدة في المــرضى 	

الســعوديين وشــملت المورثــات التاليــة KCTD7 و

KCNT1 وSLC1A2 وKCNQ2 )جــدول 2(.

• إحــدى 	 في  جديــدًا  وراثيــاً  نوعًــا  تحديــد  تــم 

ــة  ــون متلازم ــد تك ــي ق ــائية، والت ــوات الغش القن

القنويــة. للاعتــالات  جديــدة 

• ــات تتضمــن هــذه العائــات، 	  إنشــاء قاعــدة بيان

والســات السريريــة، والمورثــات المســببة للمــرض، 

وأنــواع الطفــرات المحتملــة.

إنجازات ٢٠١٨
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Gene Chr Mutation Phenotype NAI IM

NALCN 13q33.1 p.W1287L Hypotonia, DD 6 AR
GLRB 4q31.3 p.M177R Hyperekplexia 13 AR

KCNA4 11p14.1 p.R89Q Cataract, DD 4 AR

Gene Chr Refer cDNA Protein Status

KCTD7 7q11.21 NM_153033 c.835C>T p.R278C Ongoing Work
KCNT1 9q34.3 NM_020822 c.2849G>A p.R950Q Ongoing Work
SLC1A2 11p13  NM_004171 c.1466G>C p.G489A Ongoing Work 
KCNQ2 20q13.33 NM_004518 c.1042G>A p.A348T Ongoing Work

جدول ١

المورثات المستهدفة من خلال الدراسات الأولية والمنشورة محليا وعالمياً

جدول ٢ 

المورثات المكتشفة للاضطرابات القنوية الوراثية

AR: Autosomal recessive, DD: Developmental Delay, IM: Inheritance Mode, NAI: Number of 
Affected Individual, Ref: References

• سيقوم الفريق البحثي بإضافة المزيد من المرضى وعائلاتهم بالتنسيق مع العيادات المختصة 	

ومواصلة العمل وفق أهداف وخطة المشروع. كما سيقوم الفريق البحثي بإعداد أوراق 

العمل العلمية لنشرها في المجلات العلمية المتخصصة.

1.	 Kaya N*, Alhassnan Z, Abdulrahim M, Aldosary M, Colak D “Hereditary 
Disorders and Human Mutations of Iron-Sulfur Assembly Genes”, in 
Mitochondrial Disease, ISBN 978-953-51-5566-9Book edited by: Dr. 
Eylem Taskin, Dr. Celal Guven, Dr. Yusuf Sevgiler 2018, DOI: 10.5772/
intechopen.78006, InTech Open Access Publisher.

2.	 Chelban V, Kaya N, Alkuraya FS, and Houlden H NKX6-2 Disorder. 
GeneReviews, NCBI; In: Adam MP, Ardinger HH, Pagon RA, Wallace SE, 
Bean LJH, Stephens K, Amemiya A, editors. GeneReviews® [Internet]. 
Seattle (WA): University of Washington, Seattle; 1993-2018. 2018  Oct 4 
.PMID: 30285346 

3.	 Alhassnan Z, Albawardi W, Almutairi F, AlMass R, Albakheet A, Mustafa 
OM, AlQuait L, Shinwari MA, Wakil S, Salih MA, Al-Fayyadh M, Hassan 
SM, Aljoufan M, AlNakhli O, Levy B, AlMaarik B, Al-Hakami HA, Alsagob 
M, Colak D, Kaya N*. Identification of novel genomic imbalances in Saudi 
patients with congenital heart disease. Mol Cytogenet. 2018 Jan 25;11:9. 
doi: 10.1186/s13039-018-0356-6. eCollection 2018.

التوجهات المستقبلية:

المنشورات العلمية
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تســهم العوامــل الوراثيــة بنســبة 70٪ مــن فقــدان أو ضعــف البصــر لــدى الأطفــال الســعوديين، وفي 
غالبهــا يــورث بصــوره متنحيــة ويعــزى ذلــك الــى المعــدلات العاليــة مــن زواج الأقــارب. إن الطريقــة 
الأكثــر فعاليــة لمكافحــة اضطرابــات النظــر الوراثيــة تتــم بالوقايــة الأوليــة مــن خــال التعــرف علــى 
العوامــل الوراثيــة المســببة لهــا.  وتعتمــد الأســاليب الوقائيــة علــى اســتخدام تقنيــات متقدمــة 
مثــل التشــخيص الوراثــي مــا قبــل الــولادة أو التشــخيص الوراثــي مــا قبــل الإنجــاب والتــي لا يمكــن 

تقديمهــا دون معرفــة مســبقة للمورثــات المســببة لفقــدان البصــر الوراثــي. 

برنامج العوامل الوراثية للعمى 
وضعف الإبصارفي المملكة العربية السعودية

أهداف المشروع

• تحديد المورثات والطفـرات الوراثيـة المسـببة للإعاقات البصريـة في المملكـة العربيـة السـعودية دراسة 	

دور هذه المورثات وفهـم طبيعتهـا وآلية عملها.

• إنشاء قاعدة بيانات لهذه الطفرات من أجل تسهيل تطبيق الفحوصات التشخيصية وفحوصات ما قبل 	

الولادة.

الانجازات خلال عام 2018

خلال السنوات الماضية، ساهم هذا المشروع في اكتشاف العديد من الطفرات الوراثية – المسببة لفقدان 

البصر أو ضعفه في المملكة العربية السعودية. فيما يلي بعض الإنجازات التي تحققت في عام 2018.
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الشكل 

يوضح التحري الجيني الجزيئي للعائلتين المصابتين بمتلازمة جوبرت

الشكل 

توصيف النمط الظاهري الهدبي لطفرةARL3  في العائلة الثانية.

American Journal of Human Genetics تم نشر هذا البحث في المجلة العلمية

ARL3 mutations cause Joubert syndrome by disrupting ciliary protein composition. Alkanderi 
S, Molinari E, Shaheen R, Elmaghloob Y, Stephen LA, Sammut V, Ramsbottom SA, 
Srivastava S, Cairns G, Edwards N, Rice SJ, Ewida N, Alhashem A, White K, Miles 
CG, Steel DH, Alkuraya FS, Ismail S, Sayer JA. Am J Hum Genet. 2018 Oct 4;103(4).
PMID: 30269812.

متلازمة جوبرت )JBTS( هو اعتلال وراثي عصبي نمائي هدبي ويورث بصورة متنحية. هذه 

الدراسة بحثت في الأسباب الجينية الكامنة وراء متلازمة جوبرت في عائلتين غير مرتبطتين 

حيث لم تكن متلازمة JBTS لديهم مرتبطة مع أيا من الطفرات في الجينات المعروفة 

.JBTS المرتبطة بـ

• التعرف على جين جديد “ ARL3” لمتلازمة جوبرت في عائلة سعودية تشكو من الأعراض 	

الاساسية في العين والدماغ.

• من خلال التعاون الدولي، تم تحديد عائلة ثانية مع طفرة مختلفة في هذا الجين الجديد.	

• نجحت هذه الدراسة في تحديد المتغيرات في ARL3 كسبب محتمل لـ JBTS والتي تفيد 	

في إعطاء مؤشرات تكهنية للعائلات خاصة في غياب العلاجات المتاحة لهذه الـمتلازمة.

١.       الطفرات في الجين  ARL3  تسبب متلازمة جوبرت عن طريق تعطيل تكوين البروتين الهدبي

النتائج الرئيسية 
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الشكل 

يوضح سير الدراسة

American Journal of Clinical Genetics تم نشر هذا البحث في المجلة العلمية

Mutations in known disease genes account forthe majority of autosomal recessive 
retinaldystrophies. Patel N, Alkuraya H, Alzahrani SS, Nowailaty SR, Seidahmed MZ, 
Alhemidan A, Ben-Omran T, Ghazi NG, Al-Aqeel A, Al-Owain M, Alzaidan HI, Faqeih E, 
Kurdi W, Rahbeeni Z, Ibrahim N, Abdulwahab F, Hashem M, Shaheen R, Abouelhoda 
M, Monies D, Khan AO, Aldahmesh MA, Alkuraya FS. Clin Genet. 2018 Dec; 94(6):554-563. 
doi: 10.1111/cge. PMID:30054919.

الضمور الشبكي )RDs( عبارة عن حالات عينية وراثية تسبب العمى ويوجد لها انماط 

ظاهرية مختلفة. حتى ظهور تقنية الجيل التالي من التسلسل الجيني، كان هناك تحدي 

كبير في تحديد التشخيص الجزيئي لدى هؤلاء المرضى بسبب التغيرات الوراثية الملحوظة 

التي تميز RD.  الى الآن من غير الواضح ما هي النسبة المئوية الغير مشخصة لهذا المرض 

المتنحي عندما يتم الفحص عنه باستخدام التسلسل الوراثي لجميع الجينات المعروفة 

والمسببة ل RD. في هذه الدراسة، تم تسجيل 75 عائلة جديدة مصابة بضمور الشبكية 

المتنحي وتم عرض ملخص لهذا الإنجاز.

• تم تشخيص %67.5 من خلال قائمة الفحص المحتوية على المورثات المسببة للضمور 	

الشبكي. 

• بينما %82.3 تم تشخيصهم بالمرض بسب مورثات اخرى لم تكن مدرجة في القائمة الاساسية 	

والتي تم اكتشافها عن طريق استخدام تقنية التسلسل الوراثي الكامل للأكسوم.

• وصف 45 نوعًا مختلفًا من الطفرات الوراثية والتي غالبا ما تكون ضارة ومسببة للمرض 	

)منها 18 طفرة جديدة(.

النتائج الرئيسية 

٢.   الطفرات في جينات الأمراض المعروفة تشكل الغالبية من حالات ضمور الشبكية المورثة 
       بشكل متنحي.
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الشكل 

يوضح التوزيع العائلي للأشخاص المصابين بالجلوكوما الخلقية و ايضا يوضح طفرة  DGKQ  الجديدة.

American Journal of Human Genetics  تم نشر هذا البحث في المجلة العلمية

Congenital Glaucoma and CYP1B1: An Old Story Revisited. Hessa S. Alsaif  · Arif 
O. Khan· Nisha Patel  · Hisham Alkuraya  · Mais Hashem  · Firdous Abdulwahab  · 
Niema Ibrahim  · Mohammed A. Aldahmesh  · Fowzan S. Alkuraya. Hum Genet. 2018 
Mar 19. doi: 10.1007/s00439-018-1878-z.PMID: 29556725.

الجلوكوما الخلقية الأساسية عبارة عن خلل خلقي شبكي يتسبب في  زيادة ضغط العين 

وتلفها.  يعد المورث المعروف ب CYP1B1 أكثر مسبب وراثي معروف لمرض الجلوكوما 

الخلقي، وهو مرض شائع بشكل خاص في المملكة بسبب التوارث العالي جدا للطفرة 

الاساسية “G61E” ومع ذلك، ظلت العديد من الأسئلة دون إجابة حول الجلوكوما 

الخلقية المرتبطة بالمورث  CYP1B1.  في هذه الدراسة، تم استخدام نهج الجينوم 

 .CYP1B1  الحديث لإعادة فحص الجلوكوما الخلقي المرتبطة ب الجين

• تحديد الطفرات الاليلية الثنائية في المورث  CYP1B1 في 80.8 ٪ من بين مجموعة من 	

193 مريضا )136 عائلة( تم تشخيصهم بمرض الجلوكوما الخلقي.

• خلصت الدراسة من خلال التحليلات الوبائية الوراثية  انه من غير المرجح أن تكون الطفرة	

c.1103G>A (p.R368H( مسببة لمرض الجلوكوما الخلقي كما ذكر سابقاً.

• تم تحديد الطفرات في الجينات المرتبطة بالظواهر البصرية الأخرى، بما في ذلك الجلوكوما 	

، وتسليط الضوء على الظروف التي قد تتداخل بشكل ظاهري مع الجلوكوما الخلقي 

)SLC4A4, SLC4A11, CPAMD8, and KERA(الأساسي

• الدراسة اظهرت بعض المتغيرات الوراثية المرضية والتي لم تكن مرتبطة سابقا بأمراض 	

.BCO2, TULP2, and DGKQ  : الإنسان مثل

النتائج الرئيسية 

:CYP1B1 3.     الجلوكوما الخلقية و

الشكل 

وصف طفرات CYP1B1 في العينة المشمولة الدراسة
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الشكل 

رسم بياني دائري يوضح توزيع الطفرات ل 21 مورث المسببة للأمراض و المعروفة بتسببها لمرض 

ميكروثالميا او مرض صغر مقلة العين

   ميكروثالميا او مرض صغر مقلة العين )Microphthalmia( هو عباره عن خلل في 

تطور العين وذو سمة متغيّه جدًا في الشدة. على الرغم من اكتشاف العديد من الجينات 

المؤدية الى صغر في حجم مقلة العين، الا انه هناك ما لا يقل عن 50 ٪ من المرضى يبقون 

دون تشخيص وراثي. في هذه الدراسة تم وصف مجموعة من 147 مريضا من 93 عائلة 

مصابين بأشكال مختلفة من مرض صغر مقلة العين )بما فيها اصابة مقلة العين الخلفية( 

ويوجد بينهم قرابة شديدة. تم التشخيص الوراثي باستخدام تقنيات مثل الجيل التالي من 

تسلسل الجينات المتعددة والتسلسل الكامل exomeللأكسوم والتنميط النووي الجزيئي. 

• تم تحديد الطفرات الوراثية المسببة للمرض في غالبية المشاركين في الدراسة )61 ٪( مصابين 	

بصغر مقلة العين و )82 ٪( يعانون من صغر مقلة العين الخلفية. في هذه الدراسة تم 

تحديد 55 طفرة منها 15 طفرة جديدة. الطفرات المكتشفة تشمل 24 جين مسببة لأمراض 

 PAX6,( معروفة ولكن بعضها لم يكن مرتبطاً أو مرتبط بطريقة نادرة بهذا المرض مثل

 )SLC18A2, DSC3 and CNKSR1

• 	 microphthalmia حددت الدراسة طفرات جديدة مثيرة للاهتمام في مورثين مسببان لل

وهما )MYO10 and ZNF219( والذين لم يتم ربطهما باي من الأمراض الأخرى.

النتائج الرئيسية 

4.     دراسة وراثية ل93 عائلة مصابة بمرض صغر مقلة العين او صغر مقلة العين الخلفية

American Journal of clinical Genetics   تم نشر هذا البحث في المجلة العلمية

Genetic investigation of 93 families with microphthalmia or posterior 
microphthalmos.  Patel N, Khan AO, Alsahli S, Abdel-Salam G, Nowilaty SR, 
Mansour AM, Nabil A, Al-Owain M, Sogati S, Salih MA, Kamal AM, Alsharif H, 
Alsaif HS, Alzahrani SS, Abdulwahab F, Ibrahim N, Hashem M, Faquih T, Shah 
ZA, Abouelhoda M, Monies D, Dasouki M, Shaheen R, Wakil SM, Aldahmesh MA, 
Alkuraya FS. Clin Genet. 2018 Jun;93(6):1210-1222. doi: 10.1111/cge.13239. Epub 
2018 Mar 25. PMID: 29450879.
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التوصيف الوراثي لأمراض الصمم 
وضعف السمع

ــعودية،  ــة الس ــة العربي ــارا بالمملك ــر إنتش ــات الأكث ــن الإعاق ــمع م ــف الس ــم وضع ــف الصم يصن
حيــث تشــير التقديــرات إلــى أن معــدل الإصابــة يبلــغ ثلاثــة أضعــاف المعــدل العالمــي نظــراً لعوامــل 
وراثيــة أوبيئيــة. ان الصمــم وضعــف الســمع يعــد مــن الامــراض المتغايــرة إكلينيكيــا ووراثيــاً. 

ــي. ــم الوراث ــة للصم ــببات الوراثي ــن المس ــد م ــد العدي ــم تحدي ــي، ت ــد الماض ــال العق فخ

الأهداف الرئيسية للمشروع:

• اجــراء الدراســات السريريــة للمصابــن بالصمــم 	

وضعــف الســمع الــوراثي والقيــام بالفحــص 

ــم. ــم ولعائلاته ــوراثي له ال

• التعــرف عــى الطفــرات المســببة للمــرض في 	

ــة. ــت الدراس ــل تح العوائ

• تحديــد 	 في  الحديثــة  التقنيــات  اســتخدام 

ــات  ــى موروث ــرف ع ــدي للتع ــل القاع التسلس

)جينــات( جديــدة مســببة للمــرض، وتقنيــة 

المتماثــات  عــن  والبحــث  العائــي  الربــط 

الوراثيــة في العوائــل التــي فيهــا أكــر مــن 

شــخص مصــاب، بالتزامــن مــع اســتخدام تقنيــة 

ــم  ــالات الصم ــدي لح ــل القاع ــد التسلس تحدي

الفرديــة غــر الوراثيــة.

تم نشر هذه النتائج في ورقتين علميتين.

Evidence for an autosomal 
recessive pattern of inheritance in 
Keratitis-ichthyosis-deafness (KID) 
syndrome: Exome sequencing 
reveals a novel homozygous GJB2 
mutation. Khushnooda Ramzan,  
RozeenaHuma, Nouf S.Al-Numair, 
FaiqaImtiaz, MoeenaldeenAl-Sayed. 
Meta Gene Volume 19, February 
2019, Pages 15-22.

Utility of whole exome sequencing 
in the diagnosis of Usher syndrome: 
Report of novel compound 
heterozygous MYO7A mutations. 
Khushnooda Ramzana, Mohammed 
Al-Owainb, Rozeena Humab, 
Selwa A.F. Al-Hazzaa, Sarah Al-
Ageele, Faiqa Imtiaza, Moeenaldeen 
Al-Sayedb. Int J Pediatr 
Otorhinolaryngol. 2018 May;108:17-
21. doi: 10.1016/j.ijporl.2018.02.016. 
PMID: 29605349

• التسلســل 	 لتحديــد  رقائــق خاصــة  تصميــم 

ــرض  ــببة لم ــات المس ــة بالموروث ــدي خاص القاع

الصمــم الــوراثي Ion AmpliSeq™    ، والتــي 

ستســتخدم بــإذن اللــه في تشــخيص العديــد 

ــمع. ــف الس ــم وضع ــالات الصم ــن ح م

الإنجازات خلال العام ٢٠١٨م

• ــاس 	 ــد الأس ــة لتحدي ــود متواصل ــت الجه مازال

الجينــي للصمــم المــورث بصفــة متنحيــة في 

الســعوديين، حيــث تــم اضافــة 128 شــخصا 

مــن 25 عائلــة بالتعــاون مــع عيــادات الوراثــة 

بمستشــفى الملــك فيصــل التخصــي ومركــز 

الأبحــاث. 

• بلــغ العــدد الإجــالي للمشــاركين بالمــروع 	

1011 حالــة الى نهايــة عــام 2018م. جميــع 

ــل  ــن قب ــا م ــت مراجعته ــة تم ــالات المنضم الح

عيــادة علــم الوراثــة مــع تســجيل التاريــخ 

السريــري والعائــي الكامــل. بالاضافــه الى اخــذ 

ــروع  ــاركة في الم ــم للمش ــة منه ــة خطي موافق

ــة. ــذه الموافق ــق ه ــم توثي وت

• تــم تحديــد 23 طفــرة إضافيــة في 10 مورثــات 	

بدايــة  منــذ  العائــات.  هــذه  في  مختلفــة 

المــروع والى الآن، تــم تحديــد 57 طفــره في 24 

ــرض.  ــبب للم ــف ومس ــورث مختل م

• تــم الانتهــاء مــن التصميــم والتحقــق الأولي مــن 	

رقائــق )لائحــة( الجينــات الخاصــة بالصمم.

• 	 57 ادراج  في  العمــل  هــذا  نتائــج  ســاهمت 

طفــرة وراثيــة ضمــن الفحوصــات الوراثيــة 

المرضيــة وكذلــك اختبــار مــا قبــل الــزواج. 
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سيستمر الفريق البحثي بتعيين المزيد من الأشخاص والأسر التي تعاني من الصمم وضعف السمع 

للمساعدة في تحديد الطفرة المسببة للمرض. بالإضافة إلى ذلك، سيتم الانتهاء من تحليل الأسر 

المسجلة حالياً. كما وانه سيتم تسريع تحديد الطفرات المسببة للصمم في مرضانا باستخدام لائحة 

  .) Ion Torrent( الجينات الخاصة بالصمم

من المتوقع أن يستمر التوسع في البحث عن الطفرات المرضية وتحديد جينات جديده مسببة 

للصمم الوراثي باستخدام تقنية تحديد التسلسل القاعدي. سيتم استخدام هذه التكنولوجيا على 

وجه الخصوص للمرضى الذين لم توجد لديهم الطفرات المعروفة المسببة للصمم. 

Gene Mutation Amino acid change

MYO7A c.2005C>T p.R669*
MYO7A IVS1+5G>A (c.1+470G>A)
MYO7A c.3592_3591delCT p.C1198Rfs*30
MYO7A c.4503_4502delTG p.V1501Gfs*2
MYO7A c.5617C>T p.R1873W
MYO7A c.4818_4818delG p.K1606Nfs*39
MYO7A c.6230_6229 insG p.K2078Efs*50
MYO7A c.4818_4818delG p.K1606Nfs*39
MYO7A c.2489G>A p.R830H
MYO7A c.5617C>T p.R1873W
MYO7A c.3588_3586delCTT p.F1963del
MYO7A c.199_198insA p.Val67Ser fs*73
MYO7A c.1226_1219del p.Phe407Cys fs*36
MYO7A* c.3514T>A Y1172N
MYO7A* c.6062A>G K2021R
MYO7A* c.3592 T>C p.C1198R

OTOF IVS 1+39 G>T (c.1+4960G>T) N/A
OTOF c.5375G>A p.R1792H
OTOF c.1544T>C I515T

SLC26A4 c.1253G>T p.G418V
SLC26A4 c.1199_1197delT p.C400Vfs*32
SLC26A4 IVS1+12 G>A
SLC26A4 c.1198delT p.C400VfsX32

TMC1 c.100C>T p.R34*
TMC1 c.1714G>A D572N
TMC1 c.758C>T S253F

MYO15A c.1047C>A p.Y349*
MYO15A* c.8552C>T A2851V
MYO15A* c.1+4655G>A(IVS1+14G>A)  
MYO15A* c.4240G>A p.E1414K

HGF c.2083C>T p.R695C
HOXA1 c.176_175insG p.V59Gfs*119
LARS2 c.457A>C p.N153H

التوجهات المستقبلية
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Gene Mutation Amino acid change

LHX3 c.437G>T p.C146F
LHX3 c.466C>T p.R156*

CLDN14 c.191G>A p.C64Y
PCDH15 c.4711C>T p.Q1571*

PEX6 c.290T>G p.V97G
ATP6V1B1 c.1424G>A p.W475X

GJB2 35delG N/A
CDH23 c.1052C>T p.P351L
CDH23 c.5495G>A p.G1832E
CDH23* c.3608A>T D1203V
CDH23* c.6367G>A G2123R
CDH23* c.6629 C>T p.P2210L
GIPC3 c.122C>A  p.T41K
ILDR1 c.333_325dupAATGAGCCC p.Asn109_Pro111dup
PJVK c.818dupT p.L273fs

PTPRQ c.1+4093 G>A
SLC29A3 c.243del A p.k81NfsX20

MYO6 c.1607C>G p.P536R
SCARF2 c.773G>A p.C258Y
USH2A* IVS1-3 G>C
USH2A* c.1-486 G>C

PEX6 c.290T>G p.V97G
OTOA* c.2+398 T>A
OTOA* c.2204A>G p.Y735C

الجدول: وصف الطفرة المرضية لكل جين للمرضى المنضمين في هذه الدراسة والمصابين بالصمم و الوراثي و منحدرين من عائلات 

مختلفة. تشير الصفوف المكتوبة باللون الأحمر إلى الطفرات المكتشفة في السنة الحالية للتقريرالمرحلي. بينما الرمز )*( تم 

استخدامه لتحديد الطفرات الجديدة المكتشفة لأول مرة في هذه الدراسة.

توزيع افراد العائلة المصابين بالمرض اضافة الى توضيح الطفرات في مورث  Connexin 26 المؤدي الى فقدران السمع المرتبطة 

بمشاكل الجلد

(A) Pedigree and the genotypes of family members with autosomal recessive KID syndrome. 
(B) GJB2 Sequence chromatograms of normal control. (C) Connexin 26 mutations causative for 
several syndromic forms of hearing loss associated to skin problems. 
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 The Connexin 26 تركيبة الجين

(A) The Connexin (6 subunits) and the
oligomerization pattern of Cx26 hexameric chains 
are depicted. (B and C) show the structures of the wild-type residue.

 (B) Representative pure-tone air and bone conduction audiometric results of Patients II:1 and 
II:3.

 التوصيف الوراثي لمتلازمة اوشر )USH( هي مجموعة من الاضطرابات ، تتميز بفقدان السمع الحسي العصبي الخلقي الثنائي  

. )SNHL(
(A) Pedigree of the family showing the segregation of MYO7A mutations with Usher syndrome. 
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 (C) Novel variants in MYO7A were detected as the only possibly causative variants. (D) Electropherograms showing the Sanger sequencing confirmation of the mutations identified 
in the proband by CES. (E) A full-length wild type myosin-VII A protein structure.
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الصحة وضغوط الحياة

فــي ٢٠١٨، تــم الانتهــاء مــن تقييــم عينــة المســح باســتخدام تقنيــة تعديــل الترجيــح وذلــك 
بالتعــاون مــع جامعــة هارفــارد وجامعــة ميشــيغان، آن أربــور. تعديــل الترجيــح هــو تقنيــة تصحيــح 
تســتخدم فــي التحليــل الإحصائــي لتعييــن أوزان التعديــل لنتائج المســح. باســتخدام هــذه التقنية، 
كان المســتجيبون الذيــن كانــوا ممثليــن تمثيــاً ناقصــاً أو ممثليــن تمثيــاً زائــداً فــي العينــة 
ــر  ــوى وأكث ــة أق ــج الدراس ــل نتائ ــا يجع ــن، مم ــعوديين الفعليي ــكان الس ــل الس ــن« لتمثي »مرجحي
ــج.  ــة النتائ ــت مراجع ــة وتم ــل الإحصائي ــت التحالي ــك، أجري ــد ذل ــعوديين. بع ــل الس ــي تمثي ــة ف دق
يقــوم فريــق العمــل بإعــداد النشــرات العلميــة الأساســية التــي ســتوضح للمجتمــع الصحــي، 
وصانعــي القــرار، والجمهــور، وضــع الصحــة النفســية فــي المملكــة العربيــة الســعودية. وفــي 
الوقــت نفســه، يتــم العمــل علــى إصــدار النشــرات العلميــة المتعلقــة بإنجــازات منهجيــة المســح 
فــي SNMHS ، والتــي تعــد الأولــى مــن نوعهــا فــي منطقــة الخليــج العربــي، ممــا ســيتيح الفرصــة 
مــع  الجــودة  عاليــة  المســح  منهجيــة  خبــرات  لتبــادل  بالمنطقــة  والمهتميــن  للمختصيــن 

ــة. ــات علمي ــي مج ــوع ف ــذا الموض ــول ه ــالات ح ــاث مق ــر ث ــم نش ــروع. ت ــن بالمش العاملي

الإنجازات خلال العام ٢٠١٨م

١.  المراجعة الخارجية

تلقــى المــروع إشــادة كبــرة مــن المراجعــن في 

مدينــة الملــك عبدالعزيــز للعلــوم والتقنيــة لتقريــر 

ــل  ــث حص ــام 2018م. حي ــر ع ــام 2017م وتقري ع

التــوالي،  عــى   29/30 و   26/30 عــى  المــروع 

٢.  تحليل البيانات:

يجــري حاليــا تحليــل البيانــات بالتعــاون مــع مركــز 

ــة  ــة في كلي ــات الصحــة النفســية العالمي ــل بيان تحلي

الطــب بجامعــة هارفــارد. حيــث يعمــل فريــق مــن 

ــص  ــح المتخص ــال المس ــن في مج ــن المتخصص المحلل

معالجــة  لضــان  والإحصائيــن  الأوبئــة  وعلــاء 

جميــع أهــداف المــروع وإنجازهــا، مــن خــال 

ــة  ــات وخارط ــل البيان ــة لتحلي ــة مفصل ــذ خط تنفي

طريــق مبنيــة عــى احتيــاج المــروع وأهدافــه. تــم 

التحقــق الإضــافي لبعــض النتائــج عــن طريــق إجــراء 

الســعوديين  المســتجيبين  مــع  إضافيــة  مقابــات 

.)SCID( ــة ــية ذهني ــة قياس ــتخدام مقابل باس

بالمجــال  ٣. حقــق فريــق العمــل تقدمــاٌ كبــراٌ 

البحثــي للمــروع بالتعــاون مــع جامعة ميشــيغان 

ــة: ــب التالي ــور في الجوان آن أرب

• البيانــات والــوزن 	 البيانــات، وتنظيــف  إدارة 

عــى بيانــات المســح التــي تــم جمعهــا لإجــراء 

التحليــات الإحصائيــة.

وبتقييــم ممتــاز وتعليــق المراجــع: “يتخطــى تقــدم 

ــذا  ــات”، “أن ه ــر التوقع ــق التقاري ــروع ووثائ الم

المــروع ســيكون لــه تأثــر كبــر عــى المعرفــة 

ــة عــى الخدمــات المتعلقــة بالصحــة  ــار المترتب والآث

النفســية في المملكــة العربيــة الســعودية”.

• بالمجــات 	 للنــر  المســح  منهجيــة  إعــداد 

 . لعلميــة ا

• النتائــج 	 لتحليــل   CIDI لأداة  أســئلة  ترميــز 

باســتخدام بيانــات SNMHS حــول مســتوى 

الإرضــاء خــال عمليــة المســح والمقابلــة.

44 العوامــل . بدراســة  البحثــي  الفريــق  يقــوم 

ــا كعوامــل مســببة للأمــراض  ــة وعلاقته الوراثي

ــن 2000  ــر م ــع أك ــم جم ــث ت ــية، حي النفس

ــد  ــد بع ــا بع ــن المســتجيبين له ــاب م ــة لع عين

أن تــم اكــال الإجــراءات النظاميــة والحصــول 

عــى موافقــة إضافيــة منهــم. تــم التنســيق مــع 

مختــرات الوراثــة بمستشــفى الملــك فيصــل 

التخصــي ومركــز الأبحــاث بالرياض لاســتخراج 

وتجميــد الحمــض النــووي الى حــن دراســة 

الصحــة  لأمــراض  الوراثيــة  الخطــر  عوامــل 

النفســية الســائدة في الســكان الســعوديين.

55 التحقــت الباحثة الرئيســية للمــروع الدكتورة .

ياســمين التويجــري كعضــو هيئــة تدريــس 

زائــر في جامعــة هارفــارد - كليــة الطــب في 

بوســطن بالولايــات المتحــدة الأمريكيــة، حيــث 
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عملــت عــن كثــب مــع فريــق تحليــل البيانــات 

)محلــي البيانــات، وعلــاء الأوبئــة، وأخصائيي 

ــن  ــب م ــر كل جان ــوي(، لتطوي ــاء الحي الإحص

مــع  ومراجعتهــا  التحليــل،  خطــة  جوانــب 

وتعمــل  المخرجــات.   ومناقشــة  الفريــق، 

التويجــري عــى توســيع علاقــات  الدكتــورة 

التعــاون البحثيــة مــع المختصــن هنــاك لتطويــر 

ــج. ــن النتائ ــوى م ــتفادة القص ــروع والإس الم

66 المؤتمرات:.

• ــية 	 ــة النفس ــادرة الصح ــنوي لمب ــاع الس الاجت

ــة الــذي عقــد  العالميــة لمنظمــة الصحــة العالمي

الولايــات   ، بوســطن  هارفــارد،  جامعــة  في 

المتحــدة الأمريكيــة في يوليــو 2018. 

• المؤتمــر الــدولي الخامــس للإعاقــة والتاهيــل 	

الســنوي الــذي نظمــه مركــز الملــك ســلمان 

لأبحــاث الإعاقــة في الريــاض، المملكــة العربيــة 

ابريــل 2018م.  الســعودية، في 1-2 

• مؤتمــر الــرق الأوســط وشــال إفريقيــا الــذي 	

نظمــه معهــد ملكــن في أبــو ظبــي، دولــة 

الإمــارات العربيــة المتحــدة، في الفــرة مــن 7 إلى 

8 فبرايــر 2018م. 

• مؤتمــر ومعــرض جمعيــة علــم النفــس النفــي 	

ــد في دبي،  ــذي عق ــط ال ــرق الأوس ــاني في ال الث

الإمــارات العربيــة المتحــدة، الفــرة مــن 12 إلى 

ــل 2018م. 14 أبري

•  قمــة أثيريــل في نيويــورك التــي عقــدت في 	

الفــرة مــن 11 إلى 12 مايــو 2018 في مركــز 

الولايــات   ، نيويــورك  ماســبث،  نوكــداون، 

الأمريكيــة. المتحــدة 

88 النشرات العلمية:.

العربيــة  المملكــة  توليهــا  التــي  الجهــود  لإبــراز 

ــليط  ــية وتس ــة النفس ــام بالصح ــعودية للاهت الس

الضــوء عــى الجهــود التــي يبذلهــا مركــز الملــك 

ســلمان لأبحــاث الإعاقــة بدعــم هــذا المــروع 

الوطنــي الهــام، فــإن فريــق العمــل يجري مناقشــات 

مــع أحــد المجــات العلميــة المتميــزة والمتخصصــة في 

ــة  ــدد خــاص حــول “قضي ــر ع ــي لن الطــب النف

ــة  ــعودي للصح ــي الس ــح الوطن ــول المس ــة ح خاص

ــالات  ــن المق ــد م ــمل العدي ــوف تش ــية”. وس النفس

العلميــة لنتائــج هــذا المــروع. كــا تــم نــر ورقــة 

ــة:    ــة محكم علمي

Mneimneh, Z. N., Hibben, K. C., Bilal, 
L., Hyder, S., Shahab, M., Binmuam-
mar, A., & Altwaijri, Y. (2018). Probing 
for sensitivity in translated survey 
questions: Differences in respondent 
feedback across cognitive probe 
types. Translation & Interpreting, 
10(2), 73-88. https://doi.org/10.12807/
ti.110202.2018.a06

77 ورش العمل: .

• ــاس 	 ــل الأولى للقي ــة العم ــبتمبر 2018: ورش س

الذهنــي SCID للمتدربــن في علــم النفــس 

ــد  ــت عب ــورة بن ــرة ن ــة الأم ــري بجامع السري

ــة  ــتقصاء )عين ــى الاس ــب ع ــن، والتدري الرحم

ــة(.  ــة الأصلي ــن العين ــة م فرعي

• ــاس 	 ــة للقي ــر 2018: ورشــة العمــل الثاني أكتوب

الذهنــي SCID حيــث يــم التدريــب عــى 

المقابــات الشــخصية للعينــة والتركيــز عــاى 

الوســواس القهــري.

• ــج 	 ــل النتائ ــل تحلي ــر 2018: ورشــة العم نوفم

مــن  العمــل  فريــق  بمشــاركة  والتشــخيص، 

النتائــج  لمقارنــة  وذلــك  هارفــارد،  جامعــة 

القهــري،  للوســواس  بــراون  يســل  بمقيــاس 

وهــو جــزء مــن أداة CIDI الســعودية. ســيتم 

اســتخدام نتائــج المقارنــة لضبــط نتائــج انتشــار 

الوســواس القهــري، وهامــش الأخطــاء فيهــا.

• التدريبيــة 	 العمــل  ورشــة   :2018 ديســمبر 

لاضطــراب قلــق الانفصــال )SAD(، حيــث بــدأ 

القائمــون عــى المقابــات بإجــراء مقابــات مــع 

ــة.  ــن 75 حال ــة م SAD-SCID لعين

• مواصلة التعاون مع مركز تحليل بيانات الصحة 	

النفسية العالمية في كلية الطب بجامعة هارفارد 

حول تحليلات البيانات للمسح.

• مواصلة العمل على إعداد النشرات العلمية 	

باستخدام نتائج تحليل البيانات النفسية.

• مواصلة العمل على إعداد النشرات العلمية المتعلقة 	

بإنجازات منهجية المسح والخبرات المكتسبة.

• البدء في العمل على التحليلات الاستطلاعية المتعمقة 	

للبيانات.

• السعي للحصول على تمويل إضافي من لدعم استمرار 	

تحليل البيانات.

• البحث عن تمويل إضافي لدعم التحليل الوراثي 	

للمسح.

• ــة 	 ــة إضافي ــائل وأدوات تحليلي ــاد وس ــعي لإيج الس

)الــذكاء  مثــل  المتقــدم  التحليــل  باســتخدام 

ــمح  ــوف يس ــذي س ــم الآلي(، وال ــي والتعل الاصطناع

ببيانــات  الخاصــة  المعلومــات  مــن  بالاســتفادة 

قابلــة  رؤيــة  وتوفــر  أفضــل،  بشــكل  المــروع 

للتنفيــذ للوقايــة مــن الأمــراض النفســية، والكشــف 

المبكــر وصنــع القــرار.

توجهات مستقبلية
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برنامج النظام المتكامل لتقييم 
وتطوير مراكز الرعاية النهارية

    يعُــد نظــام تقييــم مراكــز الرعايــة النهاريــة نظامــاً متكاملًا شــاملًا، يعمــل على تقييم وتحســين 
ــال  ــن خ ــرهم م ــة وأس ــال ذوي الاعاق ــة للأطف ــات المقدم ــج والخدم ــغيل والبرام ــات التش عملي
تقديــم التدريــب والإرشــادات اللازمــة لتحســين تلــك العمليــات وهــو عامــل مســاعد أساســي فــي 
ــد  ــز. وق ــر أداء المراك ــال. ولتطوي ــن الأطف ــات م ــذه الفئ ــدم ه ــي تخ ــز الت ــرات بالمراك ــداث تغيي إح
خلقــت هــذه الوثيقــة نــوع مــن التحفيــز لهــذه المراكــز حيــث رغبــت كل المراكــز علــى الحصــول 

علــى التدريــب وفقــا لمعاييــر وبنــود هــذا البرنامــج، لكــي تكــون دائمــاً داخــل النطــاق النموذجــي. 
 وقــد تــم تطويــر هــذا النظــام لصالــح وزارة العمــل والتنميــة الاجتماعيــة فــي الســعودية مــن قبــل 
ــاض  ــة بالري ــاث الإعاق ــلمان لأبح ــك س ــز المل ــن لمرك ــن تابعي ــن موظفي ــف م ــل مؤل ــق عم فري
ــن  ــد م ــن العدي ــة م ــاركات مختلف ــى مش ــة إل ــي، إضاف ــر العلم ــة التطوي ــن لأكاديمي ــن تابعي وآخري
الأطــراف المســاهمين. يقــوم النظــام بإشــراك كل مــن وزارة العمــل والتنميــة الاجتماعيــة  
ــم  ــى دع ــدف إل ــين، ته ــم والتحس ــة التقيي ــي عملي ــز( ف ــة )المراك ــة النهاري ــز الرعاي ــدارء مراك وم
عمليــات التشــغيل والبرامــج والخدمــات المقدمــة للأطفــال المعاقيــن وأســرهم عبــر تلــك 

ــام.  ــذا النظ ــر ه ــا تطوي ــم خلاله ــي ت ــة الت ــاً للطريق ــة وصف ــذه الوثيق ــمل ه ــز. تش المراك

الوضع الراهن:

• تسعى وزارة العمل والتنمية الاجتماعية الى 	

وضع أسس ومعايير واضحة تتبع اللوائح 

الجديدة لدى الوزارة  واطار فعال يضمن 

التقييم الموضوعي والشامل لمراكز الرعاية في 

أنحاء المملكة لتحقيق تطلعات رؤية المملكة 

.2030

• استكمال خطة البحث العلمي والعمل على 	

تطوير معايير القياس للبرنامج.

•  بناءا عليه، تم الاتفاق على الاعتماد على 	

معايير التقييم المدرجة في الدليل الارشادي 

لنظام تقييم مراكز الرعاية النهارية المعتمد 

من قبل مركز الملك سلمان لأبحاث الإعاقة، 

وان يتم مراجعة المعايير وتطويرها سعيا 

للبدء في تقييم مراكز الرعاية النهارية.

• ومن خلال هذة الورش والاجتماعات مع 	

الباحثين والمستشارين من مركز الملك سلمان 

لابحاث الاعاقة ومستشاري المشروع  من 

قبل الوزارة  لأخذ المرئيات والمناقشات فيما 

يخص معايير التقييم.

• الاتفاق على اي تعديلات على المعايير من 	

قبل الفريق الأساسي.
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التدريب الأكاديمي للبرنامج:

تم تنظيم عدد من الورش والدورات التدريبية والتي تهدف الى:

• مناقشة بعض المعايير الخاصة بأداة التقييم للوضع الحالي والمستقبلي ) برنامج تقييم المراكز بعد 	

تغير اللوائح التنظيمية(.

• تهدف لتنظيم مراكز الرعاية النهارية، وتشجيع القطاع الأهلي للمشاركة في رعاية المعوقين 	

وتأهيلهم، وتطوير البرامج والخدمات المقدمة لهم.واتباع الانظمة والمعايير الخاصة ببرامج 

التقييم.

• تقديم ورش عمل ومحاضرات تهدف إلى للتعريف بالبرنامج	

• تعريف دقيق وواضح تبعاً للمقاييس الدولية، بما يتناسب مع المجتمع المحلي والخدمات المقدمة 	

في هذه المركز.

• الدورات والورش التدريبية لعام 2018المتابعة المستمرة والإشراف على صيانة المعلومات المتعلقة بكافة المسئولين وأصحاب المصلحة.	

• ثلاث دورات تدريبية عامة للمختصيين والمسؤولين بوزارة العمل والتنمية الإجتماعية.	

• 8 ورش عمل لفريق إدارة تطوير الاعمال والاجراءات في وزارة العمل والتنمية الاجتماعية.	

• ثلاث دورات تدريبية لمدراء المراكز على عملية التقويم الذاتي وخطة التحسين للإداريين والمعلمين 	

من المراكز الرعاية النهارية المعنية بذوي الاحتياجات الخاصة.

• 15 دورة تدريبية للقائمين على المسح من مشرفي وزارة العمل والتنمية الاجتماعية على برنامج 	

التقييم.

حضر هذه الأنشطة )789 مشاركاً( من المختصين والمسؤولين من إدارة تطويرالاعمال من وزارة العمل 

والتنمية الاجتماعية ومن الجمعيات والمراكز، والمشرفين من الوزارة ومدراء المراكز من مختلف مناطق 

المملكة العربية السعودية.
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بتوجيــه مــن صاحــب الســمو الملكــي الأميــر ســلطان بــن ســلمان بــن عبــد العزيــز رئيــس مجلس 
أمنــاء مركــز الملــك ســلمان لأبحــاث الإعاقــة، علــى توفيــر التطبيقــات الذكيــة كمنصــة لخدمــة 

الأشــخاص ذوي الإعاقــة.

استخدام التمكين الذكي مرشداً 
للأشخاص ذوي الإعاقة

وصف المشروع:

وفي بــادرة جديــدة تســتخدم لأول مــرة في المملكــة تــم التنســيق مــع إحــدى الــركات المختصــة لاســتخدام 

ــى بواســطة  ــة ســهولة التحــرك داخــل اي مبن ــح للأشــخاص ذوي الإعاق ــي تتي ــذكي والت ــة التمكــن ال خدم

اســتخدام الهواتــف المحمولــة بعــد تزويدهــا بكــود خاص، وســيوفر لهــم الاعتماد على أنفســهم والاســتقلالية 

التامــة دون طلــب المســاعدة والدعــم في تنقلاتهــم بــن القاعــات وأماكــن انعقــاد الجلســات وورش العمــل، 

وتقديــم الخدمــات، وكذلــك توفــر المعلومــات وتحديــد الأماكــن وســهولة الوصــول إليهــا.

لقــد شــكلت تقنيــات الــذكاء الاصطناعــي أو التمكــن الــذكي حلــولاً اســتثنائية في مجــال تمكــن الأشــخاص 

ذوي الإعاقــة وفتحــت آفاقــاً جديــدة لتمكينهــم، ونتطلــع إلى تعزيــز الاســتفادة مــن كافــة الخدمــات التــي 

يقــوم المركــز عــى توفيرهــا، وإيجــاد البيئــات الممكنــة والداعمــة للأشــخاص ذوي الإعاقــة وتطبيقهــا قــدر 

ــره  ــذي نعت ــح لهــم تجــاوز تحدياتهــم وانخراطهــم في المجتمــع بشــكل كامــل، الأمــر ال المســتطاع بمــا يتي

جــزءاً أصيــاً مــن أهــداف المركــز وتحقيــق اســراتيجيته، بصيغــة ذكيــة تســهل حصــول المســتفيدين عليهــا.

ــة، حيــث تمكــن الأشــخاص  ــذكي في المؤتمــر لخدمــة الأشــخاص ذوي الإعاق ــم إطــاق خدمــة التمكــن ال وت

ذوي الإعاقــة مــن الحصــول عــى هــذه الخدمــة فــور وصولهــم للقائمــن بتقديــم هــذه الخدمــة وتزويدهــم 

بالكــود الخــاص بهــم، وهــي تعتمــد عــى تقنيــة البلوتــوث وتشــكل ميــزات إضافيــة للوصــول إلى المعلومــات 

وإيجــاد الطــرق لكافــة المرافــق، وســوف تمكــن الصــم مــن متابعــة التنبيهــات عــن طريــق الاهتــزاز، أمــا 

ــة  ــق المختلف ــام والمراف ــول إلى الأقس ــن الوص ــم م ــة فتمكنه ــراسي المتحرك ــتخدمي الك ــن مس ــزات تمك مي

باختيــار الطــرق المتهيئــة للكــراسي المتحركــة، أمــا ميــزات تمكــن المكفوفــن فيمكنهــم التجــول بحريــة أكــر 

عــر تحذيــره عــن طريــق الصــوت مــن المعيقــات التــي حولــه.

مشاريع متعلقة:

الدليل الارشادي لمعايير الوصول الشامل للأخلاء )الحرائق والكوارث الطبيعية(

ــاء أمورهــم  ــة والمستشــفيات والمعاقــن وأولي ــات ذات العلاق ــاع المــدني والجه ــز الدف ــب مراك ــل لتدري دلي

والعاملــن في مراكــز رعايــة وتأهيــل المعاقــن عــى مواجهــه حــوادث الحرائــق والكــوارث الطبيعيــة والقيــام 

بعمليــات الاخــاء بأحــدث الأجهــزة والمعــدات الخاصــة للمعاقــن وكبــار الســن.
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يعــد فحــص حديثــي الــولادة )NBS(    مــن احــدى البرامــج الرئيســية المدعومــة مــن مركــز الملــك 
ســلمان لأبحــاث الإعاقــة وأحــد برامــج الصحــة العامــة التــي تهــدف للوقايــة والحــد مــن الوفيــات 
والأمــراض والإعاقــة وذلــك مــن خــال الكشــف عــن هــذه الاضطرابــات وعلاجهــا فــي قــت مبكــر 
ــص 17  ــولادة بفح ــي ال ــص حديث ــعودي لفح ــي الس ــج الوطن ــوم البرنام ــراض. يق ــور الأع ــل ظه وقب
مــن اضطرابــات التمثيــل الغذائــي والغــدد الصمــاء. وتشــير التقديــرات إلــى أن انتشــار هــذه الحــالات 
فــي المملكــة العربيــة الســعودية يبلــغ حوالــي طفــل مصــاب واحــد لــكل 000 1 مولــود تــم فحصــه 

ويعتبــر واحــداً مــن أعلــى المعــدلات انتشــاراً فــي جميــع أنحــاء العالــم. 

يتــم الفحــص عــن هــذه الأمــراض مــن خــال تحليــل عينــات دم مأخــوذة مــن حديثــي الــولادة بعــد 
مــرور٢٤ -٤٨ ســاعة مــن ولادتهــم.  وفــي حــال كانــت النتائــج المخبريــة ايجابيــة فإنــه يتــم طلــب 
ــة  ــود الإصاب ــن وج ــق م ــد المطل ــض للتأك ــن المري ــا( م ــول او البلازم ــة )ب ــة اضافي ــات تأكيدي عين
ــدد  ــخيصي مح ــار تش ــي اختب ــروع ف ــيتم الش ــد، س ــن التأكي ــد م ــى مزي ــة إل ــاك حاج ــت هن وإذا كان

ــري(. ــل المخب ــير العم ــل س ــكل 1 يفص ــخيص )الش ــد التش ــراب لتأكي للاضط

 برنامج فحص حديثي الولادة

تتضمن إنجازات هذا المشروع،

• الفحوصــات المخبريــة لهــذا الفحــص شــملت 	

١٧ مرضــا وراثيــا )الجــدول 1(.

• في 	 للمستشــفيات  الــكلي  العــدد  أصبــح 

190مستشــفى. مــن  أكــر  البرنامــج 

• ــولادة 	 ــي ال ــد حديث ــالي لموالي ــدد الإج الع

الخاضعــن للفحــص خــال عــام ٢٠١٨ بلــغ 

عــدد  يوضــح  )الشــكل٢  مولــود   ٨٠٠٦٩

ــف  ــن مختل ــتلمة م ــات المس ــع العين وتوزي

ــة(. ــق المملك مناط

• ــة المكتشــفة 	 ــكلي للحــالات المرضي العــدد ال

خــال عــام ٢٠١٨ هــو ٤٧ حالــة. )الشــكل٣ 

ــفة  ــالات المكتش ــع الح ــح توزي أ ،  ب يوض

لــكل منطقــة(.

• أكــر الأمــراض المكتشــفة شــيوعا لهــذا العــام 	

الدرقيــة  الغــدة  قصــور  امــراض:  كانــت 

الخلقــي ومــن ثــم تضخــم الغــدة الكظريــة 

الميثيــل  حمــض  مــرض  يليــه  الخلقــي 

مالونيــك )شــكل ٤(.

• العــدد الــكلي لعــدد عينــات حديثــي الولادة 	

ــج  ــة البرنام ــذ بداي ــم من ــم فحصه ــن ت الذي

ــود. كان ١١٨٢٤٦٨مول

• يظهرالشــكل٥ النســبة التراكميــة لإنتشــار 	

ــج  ــن البرنام ــة المكتشــفة م ــراض الوراثي الأم

ــمبر  ــطس٢٠٠٥إلى ديس ــن أغس ــرة م في الف

.٢٠١٨

• عــدد عينــات التشــخيص والمتابعــة المواليــد 	

المــرضى التــي تــم اســتلامها وتحليلهــا في 

ــو ٧٠٩٤. ــام ه ــذا الع ه

• عــدد العينــات المســتلمة للفحــص مــن أبــرز 	

لهــذا  بالبرنامــج  المشــاركة  المستشــفيات 

ــكل٦. ــة بالش ــام موضح الع

• ــم 	 ــذا ت ــا ه ــج والى يومن ــة البرنام ــذ بداي من

ــة  ــة مصاب ــن ١٠٤٦ حال ــر ع ــف المبك الكش

)الشــكل٧(.

• تم نشر عدة اوراق علميه:  	

The Prevalence of Phenylketonuria in Arab 
Countries, Turkey, and Iran: A Systematic 
Review. El-Metwally A, Yousef Al-Ahaidib L, 
AymanSunqurah A, Al-Surimi K, Househ M, 
Alshehri A, Da’ar OB, Abdul Razzak H, AlOdaib 
AN. Biomed Res Int. 2018 Apr 18; 2018. PMID: 
29850564.
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تتمثــل إحــدى رؤى البــاد في عــام 2030 في تحقيــق رؤيــة “مجتمــع نابــض بالحيــاة وذو أســس قويــة” حيــث 

يهــدف إلى توفــر حيــاة صحيــة للمواطنــن مــن خــال تحســن خدمــات الرعايــة الصحيــة كســهولة الوصــول 

إلى خدمــات الرعايــة الصحيــة وتعزيــز الوقايــة مــن المخاطــر الصحيــة. وبنــاءً عــى ذلــك، ستســتمر الجهــود 

المســتقبلية لتحقيــق هــذا الهــدف مــن خــال مــا يــي،

11 ــري . ــودة الاداء المخ ــن ج ــولادة لتحس ــي ال ــص حديث ــج فح ــامل لبرنام ــد ش ــي موح ــل علم ــداد دلي إع

والخدمــات التشــخيصية.

22 ــن المستشــفيات الخاصــة . ــد م ــع المزي ــد م ــن خــال التعاق ــولادة المفحوصــن م ــي ال ــدد حديث ــادة ع زي

ــة. والجامعي

33 ــي . ــج فحــص حديث ــات المدرجــة في برنام ــداد التحضــري لإنشــاء منصــة تســجيل موحــدة للاضطراب الإع

ــولادة. ال

44 ــر الفحوصــات المتعلقــة بالأيــض والتــي . ــة والبحــوث المتعلقــة بتطوي ــد مــن البحــوث البياني إجــراء المزي

ــة الفحــص. ــة عملي ــة المطــاف في تقييــم وتحســن فعالي ســوف تســهم في نهاي

الخلاصة والاتجاهات المستقبلية

عدد العينات المفحوصة لكل منطقة  خلال عام ٢٠١٨م  Disorders Included in the Program
)Phenylketonuria (PKU

)Maple Syrup Urine Disease (MSUD
)Argininosuccinate Lyase deficiency (ASL

)Citrullinemia (CIT
)Propionic Acidemia (PPA

)Methylmalonic Acidemia (MMA
)Glutaric Acidemia type-I (GA-I

)Isovaleric Acidemia  (IVA
 .)MCC 3( Methylcrotonyl-CoA Carboxylase Deficiency-3

)Medium-Chain Acyl-CoA Dehydrogenase Deficiency (MCAD
)Very Long-Chain Acyl-CoA Dehydrogease Deficiency (VLCAD*

)Methylglutaryl-CoA Lyase Deficiency (HMG-3-Hydroxy-3
)Beta-Ketothiolase Deficiency (BKT

)Biotinidase Deficiency (BTD
)Galactosemia (GALT

 )Congenital Hypothyroidism (CH
)Congenital Adrenal Hyperplasia (CAH

جدول )١(

قائمة الأمراض المشمولة فيفحص حديثي الولادة

شكل )2(

توزيع عينات حديثي الولاده حسب مناطق المملكه المفحوصة خلال عام ٢٠١٨م.
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العدد الإجمالي للحالات المكتشفة لكل منطقة خلال عام ٢٠١٨

نسبة الإنتشار التراكمي للأمراض  لكل  ١٠٠٠٠٠ مولود والذين تم فحصهم خلال  
الفتره من اغسطس ٢٠٠٥الى ديسمبر ٢٠١٨

عدد الأمراض المكتشفة خلال عام ٢٠١٨توزيع الأمراض المكتشفة لكل منطقة خلال عام ٢٠١٨

شكل )٣-ب(

ايبين العدد الإجمالي للحالات المكتشفة لكل منطقة خلال عام ٢٠١٨.

الشكل ٥:

نسبة الانتشار التراكمي للأمراض  لكل ١٠٠٠٠٠ مولود  و الذين تم فحصهم خلال الفترة من أغسطس 

٢٠٠٥ إلى ديسمبر ٢٠١٨ ويقدر ب١١٨٢٤٦٨ مولود.

الشكل )٣- أ(:

توزيع الأمراض المكتشفة لكل منطقة خلال عام ٢٠١٨.

الشكل ٤: 

عدد الأمراض المكتشفة خلال عام ٢٠١٨.

C

16

الغربيةالشرقيةالشماليةالجنوبيةالوسطى

34%

9
19%

8
17%

7
15%

7
15%

SNEW
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عدد عينات حديثي الولاده المستلمة 
من المستشفيات الرئيسية المشاركة بالبرنامج خلال عام ٢٠١٨

عدد الإضطرابات المكتشفة منذ بداية البرنامج الوطني للكشف المبكر 
)أغسطس ٢٠٠٥ - ديسمبر ٢٠١٨( . 

الشكل ٦:

عدد عينات حديثي الولادة المستلمة من المستشفيات الرئيسية المشاركة بالبرنامج خلال عام ٢٠١٨

الشكل )٧(:

يبين عدد الاضطرابات المكتشفة منذ بداية البرنامج الوطني للكشف المبكر )أغسطس ٢٠٠٥- 

ديسمبر٢٠١٨( .

المستشفيات الرئيسية المشاركة  عدد العينات المستلمة

500 1500 2500

1000 2000

3500 4500 5500

4000 5000

6500 7500 8500

7000 8000

9500 10500

10000 11000

30000 6000 9000

94041

2

3

4

5

6

7

8

9

10

11

12

13

14

15

16

17

18

19

20

21

22

23

24

25

26

27

28

29

30

31

32

33

34

35

36

6834

6770

5991

4754

3353

3054

3044

2711

2202

2168

2135

1975

1676

1661

1588

1582

1580

1389

1356

1331

1323

1313

1289

1192

1179

1059

1059

975

835

778

651

646

502

361

285

Prince Sultan Militart Medical City-PSMMC-Ryd

Armed Forces - Khamis Mushait

King Salman AFH - Tabouk

King Fahad Armed Forces Hospital - Jeddah

Security Forces Hospital - Riyadh

King Abdulaziz University Hospital - Jeddah

AL Hada Armed Forces Hospital - Taif

Al Kahrj Military Industries Corporation...

KFMMC - Dahran

Prince Mansour Hospital - Taif

Royal Commission Medical Center - Yanbu

United Doctors Hospital - Jeddah

Security Forces Hospital - Makkah

Prince Sultan - AFH - Medina

AFH-KAAB-Dhahran

Northern Area Armed Forces - Hafr Batin

KFH-Of the university-Khobar

Dallah Hospital - Riyadh

Kingdom Hospital - Riyadh

Mouasat Hospital - Jubail

King Faisal Specialist Hospital - Riyadh

Mouasat Hospital - Dammam

Royal Commission - Jubail

Saudi Diagnostic Laboratories (SDL)

Raghad Medical Center

Prince Sultan Hospital  - Hawieyah - Taif

SDL - King Khalid University Hospital - Riyadh

Al Mana Hospital - Ahssa

Mouasat General Hospital - Medina

Hayat National Hospital - Najd-R

AFH - KANB - Jubail

Wadi Al Dawaser Military Hospital - Riyadh

National Hospital - Riyadh

King Faisal Specialist Hospital - Jeddah

Al Mishari Hospital - Riyadh

Sharura Military Hospital
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Day 1

Day 2 
Morning

Day 2
Mid Day

RESULT PROCESSING

RESULT PROCESSING

SPECIMEN PROCESSING

NEWBORN SCREENING SPECIMEN WORKFLOW

Punch recall DBS Punch initial DBS

Result workflow

Prepare recall sample for 
test for the positive assay

Accespt results for all 
assays

Write comments on the results of 
Abnormal, Positive, and Recalls

Prepare samples 
for analysis

NOTE: REPEAT/REMEMBER LETTERS 
UNSAT LETTERS FOR REJECTED SAMPLES 
ARE PRINTED AND SENT TO CLIENTS 
BASED ON IDENTIFIED TIME LIMITAITON

Legend:

DBS         : Dry Blood Spot
Initial sample     : 1st received sample
Recall        : The 2nd received sample

Approve and Sign results of all assays

Recall
Positive

Yes

Initial Not Remarkable

NOT
Remarkable”

Reports

Now NOT 
Remarkable”

Reports

No

No

ABNORMAL
RESULTS

Send Report to
client by fax and
convey result by
SMS messages

Initial Positive

Reset initial
DBS positive

Case Closed

ABNORMAL
cases for
medical

management

Yes

Request a recall
sample & other

matrix sample as
applicable

شكل 1: 

مسار العمل لعينات الفحص المبكر لحديثي الولادة.
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الإطار المرجعي للوصول إلى المنهج العام 
للتلاميذ ذوي الإعاقة في دول الخليج العربي

خلفية المشروع واهدافه

   يهــدف هــذا الإطــار الــى دعــم وصــول تلاميــذ ذوي الإعاقــة الــى المنهــج العــام فــي مؤسســاتهم 
التعليميــة كبديــل عــن المنهــج الخــاص مــن خــال توضيــح مفهــوم المنهــج العــام وطبيعتــه 
لمعلمــي التعليــم العــام والتربيــة الخاصــة،  بمــا يســاعدهم فــي إدراك أبعــاد هــذا المنهــج، 
وعناصــره، وأنواعــه، وأهميــة وصولهــم الــى المنهــج العــام. ويهــدف إلــى تزويــد هــؤلاء المعلميــن 
بالفهــم العميــق لطبيعــة الوصــول الــى المنهــج العــام لهــؤلاء التلاميــذ، والآليــات التــي يمكــن عــن 
طريقهــا دعــم هــذا الوصــول . عــاوة علــى توضيــح كيفيــة تقييــم مــدى اســتفادة هــؤلاء التلاميــذ 
مــن  المنهــج العــام بطريقــة تتوافــق مــع قــدرات كل تلميــذ علــى حــدة.  ومســاعدتهم فــي كيفية 
التخطيــط لإيصــال المنهــج العــام بصــورة تكفــل للتلاميــذ ذوي الإعاقــة التعلــم دون التقليــل مــن 

قدراتهــم، وبصــورة تعمــق دمجهــم مــع غيرهــم. 

الإنجاز النهائي للجزء الثاني من المشروع )اعداد الدليل التطبيقي والعملي(:

• العمل ضمن فريق عمل على إعداد القسم التطبيقي والعملي للإطار كاملاً بكل محاوره وتصميمه 	

وإخراجه بشكله النهائي.

• إعداد وتصميم “دليل المدرب” الخاص بالإطار والذي يحتوي على إرشادات وإجراءات خاصة بالتدريب 	

وآليته.

• إعداد وتصميم “دليل المتدرب” والذي يشتمل على الأنشطة التي تقدم للمتدربين لضمان إلمامهم 	

بالمحتوى المقدم لهم.

• تصميم وإخراج العرض الخاص بالإطار التطبيقي، والذي يحتوي على جميع الأنشطة الموجودة بدليل 	

المتدرب.
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• تم تقديم البرنامج التدريبي في كل من:		

• مملكة البحرين يومي 27/4/2018-26 بالتعاون مع وزارة التربية والتعليم في مملكة البحرين.	

• دولة الكويت يومي 27/9/2018-26 بالتعاون مع وزارة التربية بدولة الكويت.	

• المملكة العربية السعودية بتاريخ 4/10/2018-3 بالتعاون مع المركز الوطني المهني التعليمي 	

بوزارة التعليم.

• الإمارات العربية المتحدة بتاريخ 5/11/2018-4 بالتعاون مع وزارة التربية والتعليم في معهد 	

تدريب المعلمين في عجمان.

• سلطنة عمان بتاريخ 6/12/2018-5 بالتعاون مع وزارة التربية والتعليم في مسقط.	

وبعد الانتهاء من تقديم البرنامج التدريبي تم عمل مراجعة شاملة لجميع التقييمات الصادرة من البرامج 

التدريبية التي تم تقديمها وعمل إضافات تطويرية للحقيبة بشكلها النهائي، حيث تم:

• أخذ جميع المرئيات من البرامج التدريبية المقامة بمملكة البحرين ودولة الكويت و المملكة العربية 	

السعودية والإمارات العربية المتحدة وسلطنة عمان وإضافة محتويات ومحاور بناءً على المقترحات 

الواردة.

• تم عمل مراجعة نهائية لجميع محتويات الإطار للتأكد من خلوه من أي أخطاء في التصميم والإخراج.	

• تم صياغة الحقيبة بشكلها النهائي ومحتوياتها )دليل المدرب ودليل المتدرب( وتسليمها لمركز الملك 	

سلمان ومكتب التربية.

• قام صاحب السمو الملكي رئيس مجلس الأمناء بتدشين الإطار المرجعي لوصول التلاميذ ذوي الإعاقة إلى 	

المنهج العام بحضور معالي وزير التعليم وأعضاء مجلس الأمناء.

• تصميم نسخ ورقية وكذلك نسخ رقمية لنشرها بعد أخذ موافقة للنشر من قبل مكتبة الملك فهد 	

الوطنية.

• سيتم رفعه على موقع المركز وذلك استعداداً لنشره على جميع القطاعات والجهات.	

• سيتم وضع خطة عمل لجميع مناطق المملكة وذلك لتقديم الإطار من خلال مجموعة من المدربين من 	

مختلف مناطق المملكة بعد أن يتم تدريبهم في المركز.

• تم الانتهاء من المشروع بنهاية شهر ديسمبر 2018.	

تم إصدار / الإطار المرجعي لوصول التلاميذ ذوي الإعاقة إلى المنهج العام 

يأتي هذا الإصدار كثمرة للشراكة المميزة بين مركز الملك سلمان لأبحاث الإعاقة ومكتب التربية العربي لدول 

الخليج والهادف إلى توفير الدعم اللازم للتلاميذ ذوي الإعاقة، للوصول إلى المنهج العام في المدرسة الشاملة 

والبيئات الأقل تقييدا واكساب هؤلاء التلاميذ المهارات الأكاديمية والاجتماعية وتحقيق اندماجهم مع 

أقرانهم العاديين. ويسعى هذا الإطار إلى دعم الجهود التي تقوم بها الدول الأعضاء بمكتب التربية العربي 

لدول الخليج في تحقيق تكافؤ الفرص بين جميع الطلاب.

ينقسم الإطار المرجعي إلى أربعة إصدارات )مسجله بمكتبة الملك فهد( وهي: 

• الجانب النظري والتأصيلي )رقم الإيداع 10421/1439 ردمك 5-427-15-9960(	

• 	)x-727-15-9960 والجانب التطبيقي والعملي )رقم الإيداع 10424/1439 ردمك

• دليل المدرب )رقم الإيداع 10423/1439 ردمك 1-726-15-9960(	

• دليل المتدرب )رقم الإيداع 10422/1439 ردمك 3-725-15-9960(	






