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  EB116/3   من جدول الأعمال المؤقت ١-٤البند 
  
  
  
  

  مكافحة الأمراض الوراثية
  
  

  تقرير من الأمانة
  
  
ي علـم الجينوميـات أن الفئـة        يتضح من خلال توسع المعرفة الذي تحقق خلال العقدين الماضيين ف            -١

 لا تمثل إلا الحالات المرضية التي يتضح فيها أثر العامل الجيني، بينما يمكن فـي                للأمراض الوراثية التقليدية  
ومازالـت  . الواقع تصنيف الأمراض في شبكة واسعة تمثل درجات متباينة من التـأثيرات الجينيـة والبيئيـة               

إسهاماً كبيراً  "ة تتطور، بيد أنه يتوقع أن يقدم علم الجينوميات في المستقبل            التطبيقات المفيدة للمعارف الجينومي   
  ١".في مجال الصحة العمومية

  
 العوامل البيئية، أساساً للعديـد مـن جوانـب الـصحة            وبينويشكل التفاعل ما بين الجينات، وبينها         -٢

 وما يرتبط بها من تشوهات      راض الوراثية للأمولكن هذا التقرير يركز على الفئة التقليدية        . والأمراض البشرية 
. الحياة كما تتاح لها تـدخلات سـريرية       خلقية، وتظهر كل من هاتين الفئتين من الحالات في وقت مبكر من             

أمراض الهيموغلوبين والتليف الكيسي     (أمراض الجين المنفرد  ويجري عموماً جمع الأمراض الوراثية في فئة        
وتوصف هذه الحالات بأنهـا     ). متلازمة داون وغيرها من الحالات المرضية      (الأمراض الصبغية ، و )والناعور
أمـا الأمـراض المتعـددة      .  وراثية لأنها تنجم عن خلل ما في جينة واحدة أو أكثر أو خلل صـبغي               أمراض

ويجـري  . العوامل، التي تنجم عن تفاعل بين عوامل جينية وعوامل بيئية، فهي لم تعتبر تقليدياً أمراضاً جينية               
، مثل عيب الأنبـوب العـصبي، والـشفة         التشوهات الخلقية تصنيف الأمراض المتعددة العوامل عادة في فئة        

وكثيـراً  . زمنة غيـر المعديـة     كبعض الأمراض الم   أمراض الاستعداد الجيني  المشقوقة والحنك المشروم، أو     
دة عادة أثناء الحمـل أو عنـد     لأنها تكون موجو   بالأمراض الجينية  في المنشورات    التشوهات الخلقية  ترتبط ما

وتقدم الخدمات السريرية الجينية الرعاية إلى المصابين بهاتين الفئتـين          . الولادة أو في مرحلة الطفولة المبكرة     
ونظراً . من الأمراض، كما تجمع سجلات العيوب الولادية معلومات عن الأمراض الجينية والتشوهات الخلقية            

  . من الأمراض الجينية والتشوهات الخلقيةكلاًإن هذا التقرير سيعالج لهذه الروابط القديمة العهد، ف
  
دث الأمـراض المرتبطـة     وتح (Xوهناك بعض الأمراض، كمرض الناعور، التي تحملها الصبغية           -٣

وتحدث أمراض أخرى نتيجة لوجود جينة شاذة فـي أي صـبغية            ). لدى الرجال في المقام الأول     Xبصبغية  
متنحية فـإن    أما إذا كانت   حالة سائدة،    جينة سائدة فإنها تؤدي دائماً إلى الإصابة بما يسمى        فإذا كانت ال  : عادية

وفيما ).  متنحية لذا فهي تدعى حالات   ( كلا الوالدين    وراثة الجينة من  كثيراً من هذه الأمراض لا يظهر إلا عند         
لى صبغية واحـدة فقـط مـن زوج         يتعلق بالحالات المتنحية، قد لا يتأثر الشخص الذي يحمل الجينة الشاذة ع           

 والتلاسـيمية على سبيل المثال، يقي وجود جينات مرضي الخلية المنجلية          فالصبغيات، بل ويستفيد أحيانا منها؛      

                                                           
 .١٣-٥٧ج ص عالقرار    ١
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ويوضح هذا المثال أن التوتر البيئي يمكن أن يؤدي إلى فوائد تناسلية لحـاملي              . حامليها من الإصابة بالملاريا   
  . وإن تسببت في إحداث المرض إذا ما ورثت من كلا الوالدين شائعاًالجينات حيث تصبح الجينة أمراً

  
 الأمراض الوراثية في حدتها بين تلك الأمراض المهلكة للجنين قبل ولادته وتلك الأمـراض               وتختلف  -٤

؛ كما أن بداية المرض يمكن أن تحدث في جميع مراحل الحياة منذ مرحلـة             مستمراً  علاجياً التي تستلزم تدبيراً  
ولكن الأمراض التي تبدأ في مرحلة مبكرة تتسم بأعبائها المرضية الثقيلـة، حيـث              . لولادة وحتى الشيخوخة  ا

 ٧‚٦ وعلى المستوى العالمي، يولد سنوياً    . يمكن أن تؤدي إلى الوفاة المبكرة أو إلى مراضة مزمنة مدى الحياة           
 من هؤلاء المواليـد فـي       ٪٩٠؛ ويولد   مليون طفل على الأقل وهم مصابون بتشوهات وراثية أو خلقية شديدة          

ويصعب الحصول على بيانات دقيقة بشأن معدلات انتشار هذه الأمـراض           . بلدان متوسطة أو منخفضة الدخل    
 علـى   تـستعصِ  ما تبقـى حـالات        لتنوع الحالات الواسع ولأنها كثيراً     لاسيما في البلدان النامية، وذلك نظراً     

لخلقية السبب الشائع الثاني للوفيات في مرحلتي الـولادة والطفولـة           وتشكل الأمراض الوراثية وا   . التشخيص
 في الألـف، والمعـدل      ٦٠ - ٢٥المبكرة في البلدان المتقدمة، حيث يتراوح معدل انتشارها عند الولادة بين            

  .الأعلى مشتق من مجموعة من البيانات الوافية
  
ن ارتفاع معدل    الطفرات الوراثية، فإ   لمخاطر الإصابة بالأمراض بسبب   ومع أن كل الناس معرضون        -٥

وتـشمل هـذه    . انتشار الأمراض الوراثية لدى مجتمعات معينة قد يعود لبعض العوامل الاجتماعية أو الثقافية            
 الذي يؤدي إلى ارتفاع معدل الحالات المرضية الناجمة عن الصبغيات           القرابةالعوامل تقاليد مثل التزاوج بين      

 علـى كما يرتبط سن الأمومة الـذي يزيـد         . هات الخلقية كالإملاص أو التخلف العقلي     العادية، بما فيها التشو   
  .الذرية بارتفاع معدلات حدوث حالات الشذوذ الصبغي لدى عاماً ٣٥
  

  المعالجة والوقاية من أجل مكافحة الأمراض الوراثية
  
ملة تجمع بين أفضل الـسبل      ينبغي لمكافحة الأمراض الوراثية أن تستند إلى استراتيجية متكاملة وشا           -٦

لسكان، وإسداء المشورة الوراثية وإتاحة وسـائل       وفرز ا الممكنة للمعالجة والوقاية عن طريق تثقيف المجتمع،        
ويتيح استحداث خدمات مكافحة الأمراض الوراثية إيجاد قاعدة متينة لتطبيـق التكنولوجيـا             . التشخيص المبكر 

  . ات الصحة العموميةمجموعة أوسع من تحديل للتصديالوراثية 
  
 والتليـف الكيـسي    التلاسـيمية ( وهناك بعض الأمراض الوراثية التي يمكن تدبيرها العلاجي بنجاح            -٧

 وإنمـا   متوسط العمـر المـأمول    ولا تقتصر فوائد المعالجة الناجعة على زيادة        ). والناعور وبيلة الفنيل كيتون   
الإنفاق لوقاية أمران متكاملان، وهما يساعدان على خفض        والمعالجة وا .  الحياة نوعيةتساعد أيضا على تحسن     

كما يؤمل أن يـساعد     .  الرعاية الصحية، وذلك بصفة خاصة في حالة الأمراض الوراثية المتنحية الشائعة           على
على سبيل المثال، بغيـة معالجـة الأمـراض النـادرة            ،"اليتيمة"ترخيص السلطات الوطنية لصرف الأدوية      

 أدويـة مناسـبة لمعالجـة       حداثعلى تشجيع مبادرات اسـت    ) ثل العضلي ومرض هانتنغتون   كالح") (اليتيمة("
 في التـدبير العلاجـي للأمـراض        متزايداً دوراًوقد يؤدي علاج جينات خلايا الجسم في المستقبل         . المرضى

  . قبل أن يصبح ممارسة سريرية روتينيةطويلاًالوراثية، وإن كان ذلك سيستغرق وقتا 
  
 الوقاية من الأمراض الوراثية في بعض البلدان التي تـشيع فيهـا             أساليبحت فعالية اتباع    ولقد اتض   -٨

ففـي قبـرص واليونـان      .  موثوقاً حالات مرضية متوارثة وحيث يتيسر تحديد حاملي الجينات الشاذة تحديداً         
ي تلك البلدان بيانـات   ممارسة معتادة، كما تتاح ف     تحري الإصابة بالتلاسيمية  وإيطاليا، على سبيل المثال، يمثل      

 الأزواج المعرضين للخطر بصفة خاصة، مما       تحديدوطنية لمراقبة هذا المرض؛ ويجري في الوقت المناسب         
يتيح الحصول على تشخيص مبكر لدى الحمل الأول، ويستفيد معظم هؤلاء الأزواج من هذه الخدمات لضمان                
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ظيمية وحملات للتوعية العامة لتمكين الأفـراد مـن          إقامة بنى تن   التحري ويستلزم دعم برامج     .ذريتهمسلامة  
  . الناس من التمييز بسبب نتائج فحوصهمحماية وضمان مستنيرةاتخاذ قرارات 

  
   في إطار الرعاية الصحية الأوليةالخدمات الوراثية

  
 مـن   للاستفادة الكاملة  مستويات الرعاية الصحية الأولية      على جميع ينبغي أن تدرج الخدمات الوراثية        -٩

كما ينبغي أن يشكل مستوى الرعاية الصحية الأولية        .  مع بلوغ أقصى قدر ممكن من الفعالية       الموجودةالموارد  
 لجميع الأنشطة الصحية في المجال الوراثي، مع التأكيد على البـرامج التـي تعتمـد علـى اسـتخدام                    أساساً

ومن الأمثلة على أنشطة . سع من المجتمعتكنولوجيات بسيطة وزهيدة التكلفة وقادرة على الوصول إلى حجم وا  
الرعاية الصحية الأولية في هذا النطاق، التوعية العامة في مجال علم الوراثة، والكشف عن المخاطر الوراثية                
في المجتمع عن طريق منح الاهتمام اللازم وتسجيل تاريخ الأسرة لجميع المرضى الذين يراجعـون النظـام                 

. ةالمناسبسن  اللزواج، والتشجيع على الإنجاب في      يتعلق بالمسائل الوراثية قبل ا    النصح فيما   الصحي، وإسداء   
 الرعايـة    خـدمات   من الأطباء الذين يقدمون    تقديم خدمات الرعاية الوراثية هم عموماً     ب المعنيونوالموظفون  

  .الحاصلين على تدريب عملي أساسي في مجال علم الوراثة التطبيقيةوالصحية الأولية 
  

، أن يجري التقيد على الدوام بإدراج خدمات إسداء المشورة الوراثيـة            ن المفيد، بل والمجدي أيضاً    وم  -١٠
فالمشورة الوراثية هي عنصر أساسي لحمايـة اسـتقلال         . في خدمات الرعاية الصحية الأولية في كل البلدان       

. الخيارات المتاحة لعلاجه  الأفراد أو الأزواج وضمان حقهم في الحصول على معلومات كاملة بشأن المرض و            
.  مراعاة الآراء الثقافية والدينية والأخلاقية للفـرد أو للـزوجين          أيضاًوينبغي لأنشطة إسداء المشورة الوراثية      

فالهدف الرئيسي منها هو تمكين     . ومن شروطها الأساسية أن تكون ذات طبيعة تثقيفية وتطوعية وغير إلزامية          
 لقيمهم الشخصية، مع مـنحهم       إزاء المخاطر الوراثية التي يواجهونها، وفقاً      ةمستنيرالأفراد من اتخاذ قرارات     
لذا لابد للمشورة الوراثية من مراعاة دوري الرجل والمرأة في المجتمع إذا ما كانت              . الفرصة لتحديد خياراتهم  

خصـصة، ينبغـي    وإلى جانب إسداء المشورة الوراثية المت     . الغاية منها تشجيعهما على اتخاذ قرارات مستقلة      
أطبـاء، علـى مناقـشة      سواء كانوا ممرضـين أو      للبرامج التدريبية أن تضمن قدرة جميع العاملين الطبيين،         

المعلومات الوراثية المتعلقة بمجموعة واسعة من الحالات المرضية، وذلك كجزء لا يتجزأ من عملية توعيـة                
  .المرضى

  
، غياب الوعي الفعلي بالأمراض البرامجحقيق فعالية هذه ومن بين الصعوبات التي تعانيها البلدان في ت  -١١

 لا غنى عنه في وضع لذا يعتبر التثقيف في مجال علم الوراثة أساساً   . الوراثية وجهل أثر الجينات على الصحة     
 أن تحـسن فهـم      ، بصورة عامـة   ، البلدان ويتعين على . برامج مكافحة الأمراض الوراثية والأمراض الخلقية     

كما ينبغي للتعليم الطبي والدورات التدريبية في المجال الطبي تغطيـة علـم             .  به وعيه الوراثة و  المجتمع لعلم 
الوراثة وتقديم وحدات دراسية عن إسداء المشورة الوراثية، وتطبيق علوم الوراثة في مجال الصحة العمومية               

كمـا ينبغـي   ). متعلقة بنوع الجـنس البما فيها القضايا (وما يرتبط بها من مسائل أخلاقية وقانونية واجتماعية     
للبلدان أن تعمل على إتاحة فرص الحصول على التعليم المستمر للمهنيين العاملين في مجال الرعاية الـصحية   

  .لديها
  

 في الكشف عن الأمـراض المزمنـة غيـر المعديـة            أ د ن    الحامض النووي إلى جانب استخدامات      -١٢
، يعد تشخيص الأمراض الوراثية مـن       )شمانياتية الأسري وداء الل   داء المرجلات الغددي  (والأمراض المعدية   

بيد أن تسارع اكتشاف عدد  أكبر من الجينات يؤدي إلى زيـادة             . بين أهم التطبيقات التكنولوجية لهذا الحامض     
 من  تلك التطبيقات وتوسع أهمية الخدمات الطبية الوراثية، لذا فإن هذه الخدمات ينبغي أن تصبح عنصراً              عدد  

ويعتقد بعض مخططي السياسات خطأً أن الخدمات الطبية الوراثية،         .  المجتمعات كلّعناصر النظم الصحية في     
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 ذا أولوية للبلدان    التي يربطونها مع المعدات المختبرية ذات التكنولوجيات المتقدمة الباهظة التكلفة، ليست أمراً           
 خـلال الـسنوات     ت أكثر بساطة بشكل مطرد    أصبح أد ن   النووي  حامض  الولكن طرائق التشخيص ب   . النامية

ويمكن، إلـى جانـب     . العشر الماضية، حيث تتيح أحدث هذه الطرائق الآن القيام بالتشخيص بسرعة وسهولة           
ظـم  ذلك، إدراج خدمات التوعية العامة وإسداء المشورة بشأن الأمراض الوراثية ووسائل تشخيـصها فـي نُ               

  .بيئات مواردلأولية حتى في أقل الالرعاية الصحية ا
  

وتفتقر البلدان الناميـة فـي الوقـت        .  في مجال طب الأمراض الوراثية      هاماً ث عنصراً ومثل البح وت  -١٣
الحاضر لوجود حجمٍ كاف من البيانات بشأن وبائيات الأمراض الوراثية والطلب على خدمات الرعاية الصحية               

الـسجلات وقواعـد    (ظم فعالة للترصد     نُ إقامةؤلف  تو. مات والاستفادة منها ونتائجها   الوراثية وجودة هذه الخد   
 لنجاح تدخلات الصحة العمومية، لاسيما فـي         أساسياً ، ومواصلة الاستثمار في بحوث الوراثة، عاملاً      )البيانات

  .البيئات القليلة الموارد
  

  المسائل الأخلاقية والقانونية والاجتماعية المرتبطة بمكافحة الأمراض الوراثية
  

 والجينية قضايا معقدة، وهي قضايا أخلاقيـة وقانونيـة واجتماعيـة            الجينوميةالتكنولوجيات  تفرض    -١٤
وذلك بالإضافة إلـى    . وقضايا تتعلق بحقوق الإنسان تترتب عليها تحديات وافتراضات معنوية متعددة وراسخة          

محـددة  هي تثير مـسائل      بالإنجاب وبالتالي ف    وثيقاً أن بعض جوانب مكافحة الأمراض الوراثية يرتبط ارتباطاً       
 عن أن العديد من المصابين بأمراض وراثية نادرة يعانون من            فضلاً ،يتوجب النظر فيها  و تتعلق بنوع الجنس  

 بالنظر لقلة الحوافز المالية الممكنة التي تشجع الـشركات الـصيدلانية           ضآلة حجم العلاج الذي يحصلون عليه     
الذي يحققه تطوير تقنيات الاختبارات الوراثية، والذي يفوق فـي   عن التقدم  فضلاً ، أدوية جديدة  حداثعلى است 

 معرفة الشخص بحالتـه الوراثيـة، دون منحـه          كما أن . سرعته التقدم المحرز في معالجة الأمراض الوراثية      
 لخطـر التمييـز     اًخيارات علاجية، قد يؤدي إلى اضطراب لا داعي له لدى ذلك الشخص وقد يعرضه أيـض               

كما يلزم دعـم خـدمات      .  الإقرار بحساسية المعلومات الوراثية وفهمها      من عاملين الصحيين لولابد ل . والوصم
الرعاية الصحية الوراثية بوضع التنظيمات القانونية التي تساعد على حماية حرمة الحياة الشخـصية وسـرية                

كمـا ينبغـي    . عمـل المعلومات الوراثية الخاصة بالمريض ومنع التمييز ضده، خاصة فيما يتعلق بالتأمين وال           
للمجتمعات العلمية والطبية والمجتمعات العامة أن تضمن استخدام المعلومات والتكنولوجيات من أجل صـون              

بما في ذلـك    (، فإن الاعتبارات المتعلقة بالآثار الأخلاقية والقانونية والاجتماعية         أخيراًو. كرامة الفرد وأسرته  
 الداعمة لها، ينبغي    الجينوميةبية الوراثية، وتطبيقات التكنولوجيات     للخدمات الط ) المتعلقة بنوع الجنس  القضايا  

  .ا علوم الوراثة بكافة مستوياتهتدريسأن تصبح جزءاً لا يتجزأ من 
  

  التعاون الدولي
  

 بالتعاون مع شتى المنظمات غير الحكومية ومراكز دعم تنفيذ النهـوج            ،تعمل منظمة الصحة العالمية     -١٥
 النجـاح فـي تنفيـذ توصـيات         إحرازوقد تم   . ة الأمراض الوراثية في مختلف البلدان      على مكافح  ،الوراثية

اجتماعات أفرقة الخبراء التي عقدتها المنظمة خلال العقدين الماضيين، وذلك في مجال الوقاية والعلاج فيمـا                
رين وبـيلاروس   يخص الأمراض الهيموغلوبينية والتليف الكيسي والناعور والتشوهات الخلقية في بلدان كالبح          

لديف والمكـسيك   نان والهند وإيطاليا واليابان وم    والبرازيل وكندا وشيلي والصين وكوبا وقبرص ومصر واليو       
ونيجيريا والنرويج والفلبين والاتحاد الروسي والمملكة العربية السعودية وجنوب أفريقيا وسري لانكا وسويسرا             

  . وتونس والولايات المتحدة الأمريكيةوتايلند
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  معالجة جمعية الصحة العالمية السابقة لهذا الموضوع
  

 موضوع مكافحة الأمراض الوراثية، فقد عـالج        يسبق لها أن ناقشت   مع أن جمعية الصحة العالمية لم         -١٦
عدد من التقارير المقدمة إلى الأجهزة الرئاسية العبء الناجم عن الأمراض الوراثية، كما تضمنت تلك التقارير                

ن الاستراتيجيات الممكنة للوقاية من تلك الأمراض ومعالجتها في السياق الأوسع للأمراض غير             اقتراحات بشأ 
  بشأن الوقاية من الأمراض غير السارية ومكافحتها، يحثّ        ، على سبيل المثال   ١٨-٥١ج ص ع  فالقرار  . السارية

 كعنصر تعاوني    البشرية ة بما فيها علوم الوراث    عة واسعة من المجالات ذات الصلة     على دعم البحوث في مجمو    
 بأن البحوث المجينية أخذت     ١)٢٠٠٣-١٩٩٨(ويسلم تقرير المدير العام     .  في سياق وضع استراتيجية عالمية    

كما أحاطت جمعية الـصحة العالميـة الـسابعة         .  جديدة  في مجالات الوقاية والتشخيص والعلاج       تفتح فرصاً 
 ٢ية بالبحوث الصحية عن علم المجينيات والـصحة العالميـة          بتقرير اللجنة الاستشارية المعن    والخمسون علماً 

، انعقد اجتماع منظمـة      واستجابة لذلك التقرير أيضاً    ٣.وحثت الدول الأعضاء على النظر في توصيات اللجنة       
بغية ) ٢٠٠٢أبريل   / نيسان ١٠-٩تورنتو، كندا،   ( الطبية   الجينومياتالصحة العالمية بشأن التعاون في مجال       

يجية مناسبة للأنشطة التي تقوم بها المنظمة على المستوى القطري والإقليمي والعالمي فيما يتعلق              صوغ استرات 
  .بتعزيز الخدمات والتعاون في المجال الوراثي، مع التأكيد على البلدان النامية بصفة خاصة

  
  

  الإجراء المطلوب من المجلس التنفيذي
  

  .تقرير ولتقديم التوجيه بهذا الشأن بالالمجلس التنفيذي مدعو للإحاطة علماً  -١٧
  
  
  

=     =     =  
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