
  :برامج المسح عند الولدان

  :التعریف

ھو البحث الروتیني عند كل الولدان في المجموع العام او في مجموعات على خطورة عالیة وذلك عن مرض ذي بدء باكر قبل 
  .ظھور الاعراض و العلامات الریریة او العقابیل

  :١٩٨٩معاییر ویلسون 

  المكتشف و المرضالمرض معروف بشكل واضح مع ترابط واضح بین الاضطراب 

  ١/٢٠٠٠٠للمرض نسبة وقوع كافیة 

  للمرض معالجة فعالة

عدد قلیل من السلبیة و (الطریقة المستخدمة في المسح موثوقة وسریعة و بسیطة و ذات كلفة معقولة كما تملك حساسیة ونوعیة جیدة
  )الایجابیة الكاذبة

المسح لغرض  اتجاه حالیا لتوسیع ھذا الھامش لاستخدام یجب ان یحمل برنامج المسح منفعة مباشرة للمریض ولكن ھناك 
  الاستشارات الوراثیة

  ١٩٧٢حتى الوصول للطریقة المستخدمة حالیا في عام  ١٩٥٨تدرجت الطرق المستخدمة بدءا من عام 

  :یتم اجراء الاختبار في الیوم الثالث على نفس العینة الدمویة للامراض التالیة

  )١٩٧٢(ف بیلة الفینیل كیتونمعایر الفینیل الانین لكش

  )١٩٧٨(لكشف قصور الدرق TSHمعایرة الحاثة الدرقیة 

  )١٩٩٤(لكشف فقر الدم المنجلي Sمعایرة الخضاب

  )١٩٩٥(ھیدروكسي بروجسترون لكشف فرط التنسج الكظري الخلقي ١٧معایرة 

  )٢٠٠٢(لكشف الداء الكیسي اللیفي TIRمعایة طفرات 

  :بیلة الفینیل كیتون

عند ملاحظة تحول لون بول بعض مرضى الاعتلال الدماغي الى الاخضر عند وضعھ مع املاح الحدید ١٩٣٢فولینغ عام  وصفھا 
  وھي غیر فعالة بحال البدء المتأخر ١٩٥٣بسبب وجود حمض الفینیل بیروفیك وو ضع المعالجة بیكیل عام 

  :التعریف

مولود و یتظاھر  ١/١٦٠٠٠ثي ینتقل بصفة جسمیة مقھورة یصیب عوز خمیرة الفینیل الانین ھیدروكسیلاز  وھو اضطراب ورا
  سریرا باعتلال دماغي مترقي و شدید مع صغر رأس و اختلاجات

  مل١٠٠/مغ٣الفینیل الانین بالبلاسما اكثر من :عتبة التشخیص 

یوم  و ذلك  ١١بالعلاج بعمر تم الحصول على نتائج جیدة بعد تطبیق برامج المسح من حیث الوقایة من التأخر العقلي عند البدء 
  مل١٠٠/مغ٢٠سنوات مع الحفاظ على الفینیل الانین اقل من  ٨بالحمیة ویمكن توسیعھا بعد عمر 

  یبقى الحمل عند المصابات مشكلة رئیسیة 

  :عند الاناث المصابات التدبیر

  



 ٣٦٠- ١٢٠(قرة من الفینیل الانینتوضع الفتاة على حمیة و موانع حمل ویتم ایقاف الاخیرة عند الوصول الى سویات مست
  مع استمرار الحمیة و المراقبة طوال فترة الحمل) ل/میكرومول

  الاعتلال الجنیني بفرط الفینیل الانین

وتعتمد الشدة على مستوى الفینیل الانین في الدم ویتظاھر باعتلال عضلي قلبي خلقي و تأخر  ١٩٥٦وصف لاول مرة من دنت في  
  ر راس و تأخر عقلي و تشوھات متعددة تشمل الشعر و الجلد و الفتوقنمو داخل الرحم و صغ

  :قصور الدرق الخلقي

  مولود ١/٣٠٠٠و ھو اضطراب شائع یصیب  ١٩٧٨تم البدء ببرامج المسح في عام 

  لیتر/میلي وحدة ٢٠>العتبة التشخیصیة للحاثة الدرقیة 

  یوم وذلك بالتیروكسین ٨,٦ج بعمر قد سمحت البرامج ببدء العلاالھدف من المسح تحسین الانذار العقلي قبل ظھور الاعراض و 

  من المشاكل المشاھدة الاضطرابات الروحیة الحركیة و الحاجة لزیادة الجرعة والحمل عند المصابات

  :التصرف حسب النتائج

  اعادة المعایرة:٢٠-١٥الحاثة الدرقیة من 

  بدء العلاج:٢٠الحاثة الدرقیة اكثر من 

  :الاولى بعد تأكید التشخیص الاستشارة

  وسن مع ضعف مقویة وسحنة خشنة،امساك،یرقان مدید:فتق سري،مم٥الیافوخ الخلفي اكثر من :الفحص السریري-١

  الھرمونات الدرقیة اضداد الدرق:الفحص المخبري-١

  العمر العظمي و ایكوغرافي للدرق:الاشعة-٣

  یوم:كغ/میكرو ١٢-٨:بدء العلاج-٤

  :المتابعة

  سنوات ثم سنویا ٣اشھر حتى عمر  ٦اشھر حتى السنة و النصف ثم كل  ٣و مخبري شھریا حتى الشھر السادس ثم كل سریري 

  سنوات ٤و  ٣مراقبة شعاعیة كل ستة اشھر بالسنة الاولى ثم بعمر 

  سنوات ٤الى  ٣تقیم روحي حركي بعمر 

  :فرط التنسج الكظري الخلقي

اما الذكور فمعرضون للوفیات الناجمة عن القصور الكظري الحاد بعد الیوم  ناث سریریا ولادة ویمكن تمییز الا ١/١٢٠٠٠الوقوع 
  العاشر و بالتالي الھدف من المسح ھو الوقایة من وفیات الذكور

  ھیدروكسي بروجسترون  ١٧و تعتمد على معایرة  ١٩٩٥بدأت برامج المسح عام 

  :التدبیر حسب النتائج

  اعادة المعایرة:لیتر/نانومول ٦٠- ٥٠القیمة من 

  البدء بالمعالجة:٦٠القیمة اكثر من 



  :الاستشارة الاولى بعد تأكید التشخیص

  فحص المنطقة التناسلیة و حالة الاماھة:الفحص السریري-١

  الشوارد و تأكید التشخیص بطرق معایرة اخرى:الفحص المخبري-٢

  معایرة الاندروجینات قبل البدء بالعلاج-٣

  جرعات ٣یوم في /٢م/مغ٥٠وكورتیزون ھیدر-:بدء المعالجة-٤

  جرعات ٣یوم في /میكروغرام٣٧,٥فلودروكورتیزون :الستیروئیدات المعدنیة    

  یوم/غرام٢- ١:اعاضة الملح    

  :المتابعة

  یوم بعد بدء العلاج ٤٥

  كل ثلاثة اشھر حتى السنتین

  مرتان سنویا بعد ذلك

  رلیت/نانومول ٣٠- ٣:ھیدروكسي بروجسترون  ١٧:الضبط الجید

  لیتر/نانومول ٢اندروستینیدیون اقل من   

  لیتر/نانومول٠,٥اقل من ) عند الاناث و الذكور قبل البلوغ(تستوستیرون

  یجب مراقبة سرعة النضج العظمي

  :المعالجة بحال انكسار المعاوضة

  مغ١٠٠- ٢٥ھیمي سكسینات الھیدروكورتیزون وریدي او عضلي 

  ضبط السوائل و الشوارد

  ببعلاج العامل المس

  :مسح فقر الدم المنجلي

ھناك زیادة في حالات فقر الدم المنجلي اضافة للزیادة في نسبة الوفیات قبل عمر الخمس سنوات لاسباب تعود للانتانات الخطیرة و 
  فقر الدم الحاد وقد اثبتت الاجراءات الوقائیة فعالیتھا مثل التثقیف و الوقایة بالبنسلین و اللقاحات

  والتشخیص برحلان الخضاب الكھربائي  من العرب ١/٢٠٠٠من السود و  ١/٥٠٠جسمي مقھور یصیب سبب المرض وراثي 

  فقر الدم و الانسدادات الوعائیة و الانتانات:انماط للتظاھر السریري ٣ھناك 

  :الداء الكیسي اللیفي

  مولود ١/٣٥٠٠یصیب 

الحاجة لمراكز علاجیة متخصصة وكون الطریقة  ھناك نقاش حول اھمیة وجدوى برامج المسح لان المنفعة غیر مؤكدة مع
  المستخدمة ذات نوعیة غیر كافیة

  


