
(CYP1B1)  برنامج الفحص لحاملي الطفرة الوراثية لجين
Primary Congenital Glaucoma Carrier Testing
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يســتهدف هــذا الفحــص الأشــخاص المصابــين بمــرض الجلوكومــا الخلقيــة 
والأقارب غير المصابين.

ندعــوك للمشــاركة فيــه بغــرض تحديــد التغيــرات الجينيــة التــي قــد تجعلــك 
الأوليــة.  الخلقيــة  بالجلوكومــا  مصابــين  أطفــال  إنجــاب  عرضــة لخطــر 
وسيســاعد هــذا البرنامــج فـــي الحــد مــن الإصابــة بالجلوكومــا الخلقيــة 

الأولية فـي المجتمع.

الفحوصات الجينية للمصاب
�� التــي ��ســيتم إجــراء هــذا الفحــص للكشــف عــن الطفــرة فـــي جــين ����
ــي  ــي ٩٠٪ مــن العائــلات المتضــررة فـ ــة فـ تســبب مــرض الجلوكومــا الخلقي
المملكــة العربيــة الســعودية، قــد لا يكــون الفحــص مفيــداً بشــكل مباشــر 
للشــخص المصــاب ولكــن سيســتفيد مــن ذلــك أخــوة وأقــارب الشــخص 
ــم  ــن خــلال إجــراء الفحــص له ــزواج م ــى ال ــين عل المصــاب خصوصــاً المقبل
وســيفيد ذلــك الأســرة فـــي الحــد مــن الإصابــه بالجلوكومــا الخلقيــة للأجيال 

القادمة.

����فحص المتوقع حملهم للطفرة فـي نسخه واحده من جين ����
يتــم إجــراء هــذا الفحــص لأقــارب الشــخص (المصــاب) الحامــل للطفــرة فـــي 
�� ممــا أدى لإصابتــه بمــرض الجلكومــا الخلقــي ��نســختين مــن جــين ����
حيــث يحتمــل أن اقاربــه الســليمين حاملــين للطفــرة فـــي نســخة واحــدة فقــط 
�� حيــث مــن المحتمــل أن أحــد الأبويــن قــد نقــل هــذه ��مــن جــين ����
الطفــرة لــكل أو أحــد الأشــخاص الســليمين، وإذا أجــري هــذا الفحــص 
لشــخصين مقبلــين علــى الــزواج فإنــه ســيقدم معلومــات حــول احتماليــة 
إنجــاب طفــل يعانــي مــن هــذا المــرض الوراثــي وهــذا سيســاعد فـــي الحــد من 

فرصة ظهور المرض مرة أخرى فـي الأجيال القادمة.

التهاب القرنية
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سيســاعدكم المستشــار الوراثــي فـــي 
احتماليــة  وكذلــك  الفحــص  طبيعــة 

ظهوره وكيفية الحد منه.

من هم الأشخاص الذين لا يلزم خضوعهم للفحص؟

     آباء وأمهات الأطفال المصابين بالجلوكوما الخلقية، وسيوضح المستشار 
الوراثي طرق أخرى للوقاية من الأمراض فـي هذه الحالة .

    المتزوجــون حديثــا أو مــن تم عقــد قرانهــم ممــن لديهــم تاريــخ عائلــي 
بالجلوكومــا، وســوف يشــرح المستشــار الوراثــي طــرق أخــرى للوقايــة مــن 

الأمراض فـي هذه الحالة.  

          جمع العينات
       • جمع ما يصل إلى ٤-٥ مل من الدم، وإذا لم نتمكن من جمع الدم، 

      فسوف نستخدم مسحة من الخد أو اللعاب.
       • إجـراء فـحص جـيـني على عـينتك للبحث عن طفرات فـي الجين 

.���������      

          المخاطر المحتملة
      ليسـت هنـاك مخاطر تذكر من الفحص الجيني، حيث أن الفـحص 

      لا يتـطلب سوى عينة من الدم أو اللعاب.
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          كم تستغرق المشاركة؟
       • يستغرق التسجيل فـي البرنامج حوالي ٣٠ دقيقة.

       • سيـتـم حفظ الحمض النووي الخاص بك فـي ثلاجة المختبر حتى       
      نهاية البرنامج.

          هل سيساعدك هذا البرنامج بأي طريقة؟

���تشير إلى أنك حامل محتمل��      قد نجد طفرة جينية فـي جين ����
      للمرض، وهو تغير جيني يمكن أن يتـسبب فـي نقل الجلوكوما الخـلقية 

      الأولية للأجيال القادمة. 

          هل سيدفع لك مقابل الأشتراكك فـي هذا البرنامج؟
      لن يتم دفع أي مبلغ مقابل الاشتراك فـي هذا البرنامج.

          هل ستدفع أي تكلفة لإشتراك فـي هذا البرنامج؟
       • لن تدفع أي مقابل للمشاركة فـي هذا البرنامج، سيغطي البرنامج

      تكلفة سحب الدم والتحليل الجيني.
       • إذا كـان لديك الجيـن المؤثر أو ثـبت أنك حامل للجين، فسوف يتم 

      إخبارك تقديم  المزيد من المشورة.

          هل أنت ملزم بالمشاركة فـي هذا البرنامـج؟
       • لست ملزماً بالمشـاركة فـي البرنـامج ، وعدم المشاركة لن يؤثر فـي

      تلقيك الرعاية الصحية الخاصة بك بأي شكل من الأشكال.
       • يمكـنك الانسحاب من البرنـامج فـي أي وقت على أن تقوم بإخبار
      الدكـتـور المخـتـص، وإذا توقـفـت عن المـشـاركـة فـي هذا البـرنـامـج، 

      سوف نستمر فـي استخدام المعلومات التي تم جمعها سابقا. 
ً
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ســيتم تصنيــف عينــة الحمــض باســتخدام رقــم معــرّف البرنامــج فقــط لحمايــة 
خصوصيتــك. ويســمح فقــط بالاطــلاع علــى معلومــات التعريــف الخاصــة بــك 
للأشــخاص الذيــن يعملــون فـــي البرنامــج، و فـــي المختبــر الســريري المســؤولين 
عــن حفــظ الحمــض النــووي الخــاص بــك للاختبــار الســريري (ولكــن ليســت 
لديهــم إمكانيــة الوصــول إلــى بيانــات البرنامــج باســتثناء مــا هــو مطلــوب 
للتأكيــد الســريري، إذا اســتدعى الأمــر)، والأشــخاص الذيــن يتأكــدون مــن أنــه 
قــد تم تنفيــذ البرنامــج بالطريقــة الصحيحــة وباتبــاع أنظمــة المستشــفى. وقــد 
تقــوم بعــض المؤسســات بفحــص أو نســخ ســجلاتك لأغــراض ضمــان الجــودة 

وتحليل البيانات، ومن هذه المؤسسات:
• ممثلو الهيئة السعودية للغذاء والدواء.

• هيئة المحكمين فـي مستشفى الملك خالد التخصصي للعيون.
ســيتم حفــظ معلوماتــك الصحيــة ونســخة مــن هــذا النموذج فـــي ملفاتنا و فـــي 

قاعدة بيانات محمية بكلمة مرور على خادم آمن.
إذا نشــرنا نتائــج البرنامــج فـــي المجــلات الطبيــة بعــد الحصــول علــى موافقــة 
إضافيــة مــن قبــل لجنــة المستشــفى أو شــاركنا بهــا فـــي مؤتمــرات أو قواعــد 

بيانات علمية، فلن نقوم بتضمين أية معلومات تفصح عن اسمك.

          ماذا لو كانت لديك أسئلة؟
      إذا كـانـت لـديــك أسـئـلـة أو كـان هـنــاك شــيء لم تـــفــهـمـه، يـرجـى 
      الاتصال على ٠١١٤٨٠١٢٣٤ تحويلة ٢١٧٩ وبإمكانك الاتصال إذا كانت 
      لديـك أي أسـئـلة حـول البرنامج أو حول كيفية استخدام معلوماتك.

          هل ستبقى معلوماتك سرية؟
      يحـافـظ مسـتــشـفى الملك خــالد التـخـصـصـي للـعــيـون وموظـفـيه
      المسؤوليـن على خصوصية وسرية معلوماتك الشخصية والصحية 

      بالقدر الذي يسمح به القانون.

مع تمنياتنا لكم بدوام الصحة والعافية
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