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IPWSO relies on donations to support people with PWS and their families around the world. To find out 
more about our work and donate please visit us at www.ipwso.org/make-a-donation 

 الاجراء العالمي 
 متلازمة "برادر ویلي" لتشخیص

 
، غیر ربحیة،  )B.I.R.D(بشراكة مع معھد الأمراض النادرة    "مورو باشیروطو"  )،  IPWSOلمتلازمة برادر ویلي (     توفر المنظمة العالمیة

لفائدة   الأشخاص الذین لا یتوفرون على ھذه الامكانیة ببلدھم . التقنیة المستعملة ھي التضخیم      لمتلازمة "برادر ویلي"إمكانیة القیام مجانا بالفحص الجیني  
  - 1511    منطقة الكروموزومیة الالمتواجد في     SNRPNللجین     CPG (Ilot)  لجزیرات     méthylationالخاص بتفاعل التمثیلي  ،  PCRطریق  عن  

q13 . من الحالات لمتلازمة "برادر ویلي" .  99ھذه التقنیة المستعملة تمكن من اكتشاف  % 

 

 المستخلص من بقع  الدم الجاف.  نتائج الفحوصات تسلم في مدة     ADNالفحوصات تجرى مجانا على  •
 أسبوع ، حسب  التزامات عمل المختبر .   12الى    3تتراوح ما بین 

 ارسل عینة الدم.  الذينتائج الفحوصات  باللغة الإنجلیزیة وترسل عبر البرید الإلكتروني الى الطبیب  •
 لتواصل معنا  للمزید من المعلومات . لا تترددوا با •

  

  

  في طور الاختبار  وعینات تستجیب لمعاییر الجودة     MS   -MLPAطریقة ب استعمال تجریبي  :  MS-MLPAفحص   
الوالدین    المكتسبین من احد   مینكروموزو تتجلى في كونھا تسمح التمییز بین   المتفق علیھا سیتم تحلیلھا بھذه الطریقة، إیجابتھا

(la disomie uniparentale   ) 1511جزء من منطقة   ضیاع وبین- q13  .   ھذه الفحوصات تجرى بشراكة معMRC  
Holland ،  فحص منتج عدة (Kit)  MS-MLPA  .من اجل متلازمة برادر ویلي 
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 متى یمكن التحدث عن  متلازمة برادر ویلي؟ 
 للعموم   كافیة لتشخیص متلازمة برادر ویلي تم نشرھا   مقترحة مؤشرات 

 Novembre )  (Gunay er;PÉDIATRIE Vol 108 n°5 , E92 1 Aygun M. et Al  ، فحص  یرجع لھا من اجل القیام ب   وھي ارضیة
 متلازمة برادر ویلي وتتجلى  في : 

 ADNخصائص كافیة للقیام بفحص  سن التقییم

 وصعوبة الرضاعة   جسم رخو  من حدیثي الولادة الى سنتین 

 سنوات  6من سنتین الى 
 

 وصعوبة الرضاعة مع سوابق في صعوبة الرضاعة   جسم رخو 

 تأخر عام في النمو. 

 مع سوابق في صعوبة الرضاعة   جسم رخو  سنة   12الى  6من    

 تأخر في النمو 

 تغذیة مفرطة ( النھم والشراھة وھوس بالاكل) مع سمنة غیر متحكم فیھا  

 ضمور تناسلي من أصل نخامي  13> 

 اضطرابات سلوكیة خاصة )  نوبات غضب و سمات ھوسیة ) 

 

ولكن في غیاب ما سبق ذكره  یصبح التشخیص  لمتلازمة   للإشارة ھناك خصائص أخرى تھم ھذ ه المتلازمة غیر مذكورة في الجدول أعلاه،   
 ''برادر ویلي'' مستبعد تماما. 

.,  Holm  VA et alبرادر ویلي والاصل الطبیعي لھذه المتلازمة توجد  في لائحة مفصلة عن الخصائص الرئیسیة ، والضعیفة  لمتلازمة  
PEDIATRICS vol91 numéro 2  , متاحة على صفحة     398صفحة ،Gene Review        

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1330 

 

 تعلیمات للاستفادة من الفحوصات المجانیة لمتلازمة برادر ویلي 
 قبول العینة  -1

 متلازمة برادر ویلي لدى الطبیب. قویة ل  من اجل الاستفادة من الفحص الجزیئي في اطار ھذا البرنامج، یجب تشخیص او تواجد شكوك سریریة

 consulenze@birdfoundation.orgا عبر البرید الالكتروني: قبل ارسال عینة الدم، المرجو توفیر المعلومات التالیة وارسالھ 

 استمارة المعطیات الإكلینیكیة او السریریة.  -  برادر ویليارسال دولي لعینات متلازمة  -  

 صور للرجلین، الیدین، وأخرى ملتقطة من الامام  ولكل جوانب الجسم للشخص المراد فحصھ.  -

 توفرت) معطیات كلینیكیة اضافیة      ( ان -

 سیتم النظر في المعطیات واخباركم في حالة قبول العینة من اجل الفحص. 

 . 

 ملحوظة:  تقبل فقط الفحوصات المطلوبة من  طرف الأطباء. 
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موافقة الاسرة  -2
، والنتائج المحتملة  ، ویتعین علیھ الاجابة على  أسئلة الاسرة. بعد الحصول    اخصائي صحي یتكلف یشرح للأسرة الفحص المیتیلي  لمتلازمة ویلي برادر  

افقة،على موافقتھم  ، یجب ملأ استمارة الموافقة وامضاؤھا من طرف الاباء او الولي الشرعي وأیضا من طرف الاخصائي الصحي الذي حصل على المو
 واذا كان ممكنا من طرف الشخص المراد فحصھ. 

ة الدم تحضیر عین -3
 papier filtre &paisمقوى، (على ورق الترشیح ال قطرات من الدم لكل بقعة)  8الى  6بقع من الدم ( 12الى  8الاخصائي الصحي یضع ما بین 

whalman 903 ou Guthrie .(

أنواع أخرى مضادة  (  EDTAللتخثر او مع  لا تستعملوا نوع اخر من الورق، في حالة شك یمكن التواصل مع المختبر. الدم یجب الا یسحب مع مضاد  
 لتخثر الدم یمكن ان تؤثر على الفحص). 

لب من  من الضروري ان یحفظ الورق الذي علیھ بقع الدم في بیئة نظیفة، جافة و مظلمة بضعة أیام الى ان یجف تماما. یمكن استعمال لھذا الغرض ع
 ة  عینات الدم  بورق من حریر لتجنب الغبار والتلوث. وتترك فوق سطح لتجف.  الورق المقوى او أدراج. في حالة عدم توفر ذلك یمكن تغطی 

 ضعوا الورق الدي علیھ عینات الدم في كیس مختبر من البلاستیك ومعقم . 

Infections àمع احتمال  كبیر في تسبب التھابات فطریة     ADNاذا ما تم وضع العینة في الكیس قبل جفافھا، سیؤدي الى تآكل  الحمض النووي   
levure   . 

 على ھامش الورق اكتبوا بوضوح اسم الشخص المراد فحصھ، وأیضا تاریخ ازدیاده.

 ارسال العینة:  -4
 التالي:   شكرا لإرسال عینة الدم مرفقة باستمارة معطیات السریریة وبالموافقة موقعة، عبر البرید العادي  ولیس عبر البرید العاجل، على العنوان

 Unité de génétique médicale 
Institut ‘’Mauro Baschirotto’’ pour les maladies rares- BIRD Foundation npo Via B.Bizio, 1-36023
Costozza di Longare (VI) Italie 
Assistance 
E-mail

  
consulenze@birdfoundation.org

 Tel +390444555557

للمزید من المعلومات حول متلازمة ویلي برادر والخدمات  المجانیة الأخرى  المقدمة من طرف   المنظمة العالمیة   لمتلازمة برادر ویلي 
     www.ipwso.org: سجلوا  انفسكم بقائمة البث للمنظمة على

 Email : office@ipwso.org

 معالجتھا مع احترام المعطیات الشخصیة والفحوصات ستجرى وفقا للممارسات الجیدة للفحوصات الجینیة. كل العینات والوثائق سیتم   
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