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 فقر الدم الخلقي المرافق لخلل تكوّن كریات الدم الحمراء

) ھو مجموعة من اضطرابات (أمراض) الدم الوراثیة النادرة. فلا ینُتج CDAقر الدم الخلقي المرافق لخلل تكوّن كریات الدم الحمراء (ف
لى فقر الدم أو الأنیمیا (انخفاض عدد خلایا الدم الأشخاص المصابون بھذا المرض خلایا الدم الحمراء بشكل طبیعي. وھذا عادة ما یؤدي إ

 الحمراء) وزیادة كبیرة للحدید في الجسم. وبمرور الوقت، یمُكن أن یتسبب ھذا المرض في تلف الأعضاء. 

یمُكن تشخیص فقر الدم الخلقي المرافق لخلل تكوّن كریات الدم الحمراء في أي عمر؛ وتختلف الأعراض حسب نوعھ لدى الشخص. وھو
مرض نادر للغایة لدرجة أن بعض الأطباء المتخصصین في أمراض الدم یمكن أن تمر علیھم سنوات دون أن یشخّصوا مریضًا بھذه  

 الحالة. 

 یأتي اسم فقر الدم الخلقي المرافق لخلل تكوّن كریات الدم الحمراء من الكلمات: 

لقي المرافق لخلل تكوّن كریات الدم الحمراء في مراحل  خلقي: أي موجود منذ الولادة (رغم أنھ یمُكن تشخیص فقر الدم الخ •
 عمریة لاحقة) 

ى أیضًا الكریات الحمر  •  خلل تكوّن كریات الدم الحمراء: یشیر إلى عیب في تكوین خلایا الدم الحمراء، والتي تسُمَّ

فقر الدم  )أنیمیا :(حالة یقل  فیھا عدد  خلایا الدم  الحمراء  السلیمة  فلا  تستطیع حمل  الكمیة  الكافیة  من الأكسجین إلى أنسجة الجسم  •

 أسباب فقر الدم الخلقي المرافق لخلل تكوّن كریات الدم الحمراء
فقر الدم الخلقي المرافق لخلل تكوّن كریات الدم الحمراء ھو خلل (مرض) وراثي ناتج عن عیوب في الشفرة الوراثیة. واكتشف العلماء  

 ستة موروثات (جینات) مرتبطة بھذا المرض، لكنھم یعتقدون أن ھناك جینات أخرى عدیدة. 

 أنواع فقر الدم الخلقي المرافق لخلل تكوّن كریات الدم الحمراء 
)، ولكن لا یمُكن تصنیف ما یصل إلى نصف الحالات جمیعاً. والنوع  CDA 1-5دد الباحثون خمسة أنواع رئیسیة من ھذا المرض (ح

CDA 2  ھو الأكثر شیوعًا؛ والنوعانCDA 3  ھما الأقل شیوعًا.   5و 

 لدم الخلقي المرافق لخلل تكوّن كریات الدم الحمراء  علامات وأعراض فقر ا
 علامات وأعراض فقر الدم الخلقي المرافق لخلل تكوّن كریات الدم الحمراء إلى فقر الدم المزمن. ومن بینھا: - ولیس كل-ترجع معظم  

 الوھن ونقص الطاقة   •
ى البیلیروبین في الدم) •  الیرقان (الصفرة) (ارتفاع مستوى صبغة تسُمَّ
 وب الجلد شح •
 تضخم الطحال  •
 الحصوات المراریة  •
 صغر القامة  •
، یمُكن أن یشمل ذلك صغر أصابع الیدین والقدمین CDA 1تشوھات الھیكل العظمي. لدى الأشخاص الذین یعُانون من نوع  •

 بشكل غیر عادي، أو التصاق أصابع الیدین والقدمین معاً.

لا تظھر علامات أو أعراض فقر الدم الخلقي المرافق لخلل تكوّن كریات الدم الحمراء على بعض الأشخاص، ویتم تشخیص حالتھم خلال  
 والتحالیل التي یتم إجراؤھا لحالات أخرى. فحص بدني روتیني أو من خلال الاختبارات 

تحُاكي علامات وأعراض فقر الدم الخلقي المرافق لخلل تكوّن كریات الدم الحمراء أعراض أمراض دم أخرى، مما یجعل تشخیصھ صعباً.  
دم التقییم الوراثي تشخیصًا ولیس من غیر المعتاد أن یعُاني الأشخاص المصابون بھذا المرض من مرض آخر مثل فقر الدم الانحلالي، ویق

 دقیقاً لحالتھم.

 تشخیص فقر الدم الخلقي المرافق لخلل تكوّن كریات الدم الحمراء
للیعتمد الأطباء على الاختبارات والتحالیل المختبریة والتصویر (الأشعة) والاختبارات والتحالیل الوراثیة لفقر الدم الخلقي المرافق لخ

 و التي یمُكن أن تشمل:  تكوّن كریات الدم الحمراء.

https://www.cincinnatichildrens.org/health/c/congenital-dyserythropoietic-anemia
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 تحالیل الدم •
 تحلیل نقي العظم  •
 اختبارات وتحالیل لفھم سبب الیرقان (الصفرة) وتقییم إنتاج خلایا الدم الحمراء  •
 التحالیل المختبریة والتصویر (الأشعة) لقیاس مستویات الحدید  •
 التحلیل الجزیئي/ الوراثي  •

  الوراثیة والتحالیل الاختبارات تجُري التي القلیلة الطبیة المراكز أحد  ھو) Cincinnati Children’s( للأطفال سینسیناتي مستشفى إن
  المعروفة الستة الجینات في الطفرات والتحالیل الاختبارات ھذه وتحدد.  الحمراء الدم كریات تكوّن لخلل المرافق الخلقي الدم فقر لتشخیص
 ویمُكن.  الصلة ذات بالمتلازمات مرتبطین آخرین وجینین الحمراء الدم كریات تكوّن لخلل  المرافق الخلقي الدم فقر  مرض بأنواع المرتبطة
 . للأطفال سینسیناتي مستشفى في المرض  لھذا وراثي تحلیل إجراء طلب والبالغین الأطفال من للمرضى

خیارات علاج فقر الدم الخلقي المرافق لخلل تكوّن كریات الدم الحمراء  
یركّز علاج مرض فقر الدم الخلقي المرافق لخلل تكوّن كریات الدم الحمراء على التعامل مع الأعراض من خلال عملیات نقل الدم  

ون الأعراض شدیدة، قد تكون عملیة زرع الخلایا  والأدویة. وقد یحتاج بعض الناس إلى استئصال الطحال و/ أو المرارة. وعندما تك
 الجذعیة ضروریة. وزرع الخلایا الجذعیة ھو حالیاً العلاج الوحید لھذا المرض. 

 أبحاث فقر الدم الخلقي المرافق لخلل تكوّن كریات الدم الحمراء
الدم الحمراء وتطویر خیارات العلاج ھي أبحاث   إن الأبحاث التي تھدف إلى فھم أفضل لمرض فقر الدم الخلقي المرافق لخلل تكوّن كریات

، أنشأوا سجلاً  2016محدودة. ویعمل الأطباء والعلماء في مستشفى سینسیناتي للأطفال على إحداث نقلة نوعیة في ھذا المضمار. ففي عام 
لھذا المرض، ھو الأول من نوعھ في أمریكا الشمالیة. وینشئ السجل قاعدة بیانات ومستودعًا حیویاً (بنك أنسجة) لمرضى فقر الدم الخلقي  

ئي ھو المرافق لخلل تكوّن كریات الدم الحمراء. وسیساعد السجل العلماء على دراسة ھذه المجموعة النادرة من الأمراض. والھدف النھا
 وضع إستراتیجیات علاج أكثر فعالیَّة.  

[الرابط   اكتشف المزید حول ھذا السجل
-https://www.cincinnatichildrens.org/research/divisions/c/genomics/clinicians

researchers/projects/awards/kalfa  [ (متوفر باللغة الإنجلیزیة فقط) 

 ما التوقعات طویلة الامد للأطفال المصابین بفقر الدم الخلقي المرافق لخلل تكوّن كریات الدم الحمراء؟ 
إفراز نظام( الصماء الغدد وجھاز والقلب  الكبد في  مشكلات إلى الحمراء الدم كریات تكوّن لخلل المرافق الخلقي  الدم فقر یؤدي أن مكنيُ 

  لعلاج الأمد طویلة  متابعة إلى الحمراء الدم كریات تكوّن لخلل المرافق الخلقي الدم بفقر المصابون الأشخاص ویحتاج).  الھرمونات
 .بحالتھم المتعلقّة المشكلات
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