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  :ملحق أ

  :قينوالقوانين المتعلقة بالمع وبعض التعاريف
  يختلف تعريف الفرد المختلف عن أغلب أفراد المجتمع بنقص واضح في قدراته العقلية أو  

 وتذآره وزارة ونالمعاق/المعاقإن المصطلح الأآثر شيوعاً هو . الجسدية عن بقية أفراد المجتمع
بينما تتغير الإشارة إليه في القانون ". جمعيات المعاقين"الشؤون الاجتماعية والعمل تحت اسم 

وقد طلبت الأمم المتحدة بتوحيد الإشارة إلى هؤلاء . آمصطلح أخف وطئاً" معوق"السوري لتصبح 
رى قد ينقص من  لكون الإشارة لهم بمصطلحات أخذوي الاحتياجات الخاصة،الأفراد بمصطلح 
  .تهميالاحترام لإنسان

    
  :المعوق المؤهل

كل : ")1985لعام  1504قرار رقم(  تعريفاً للمعوق المؤهل كما يليسوريةتعتمد وزارة الشؤون الاجتماعية والعمل في 
شخص نقصت قدرته على المستوى الذي يتمتع به الشخص العادي وتم تأهيله علمياً أو خضع لدورة تأهيلية في 

حد المعاهد المتخصصة بتأهيل المعوقين التي تعتمدها وزارة الشؤون الاجتماعية والعمل تمكنه من رفع قدرته لأداء أ
  ." .عمل معين يتناسب وحالته

  :تصنيف المعوق  
  

الشخص غير القادر على أن يؤمن ضرورات الحياة الفردية الاجتماعية " يعرف المعوق في القانون السوري على أنه 
 الفصل الأول، 2004 عام34القانون رقم (." ة كلية أو جزئية بسبب قصور خلقي أو مكتسب في قدراته الجسمية أو العقليةبصور

  )1743صفحة  31الجريدة الرسمي العدد 
  

  :]Doll 1933 ]70وعادة ما يتم التعامل مع الفرد كمعوق إذا حقق الشروط التي وضعها 
  . اجتماعياً ومهنياً ولا يستطيع أن يدبر شؤون نفسهطفل غير كفء -1
 أقل من العاديين من الناحية العقلية -2
 بدأ تأخره العقلي منذ الولادة أو في سن مبكرة -3
 سيكون متأخراً عند بلوغه مرحلة الرشد -4
 يرجع تأخره العقلي لعوامل تكوينية أو وراثية أو نتيجة مرض -5
 حالته لا تقبل الشفاء -6

تعاريف لتحديد اختيارنا للمعوقين الذين نتعامل معهم في هذه الرسالة لوجود لبس كبير حول ووجب ذكر هذه ال
توجد عدة مقاييس لتحديد معادل رقمي للفعالية العقلية للفرد، ولأن مقياس . (هذا الموضوع كما سيرد ذكره لاحقاً

 الفرد كما IQالات التخلف حسب قيمة  هو الأكثر شيوعاً فإننا نورِد في الجدول التالي تصنيف حIQالذكاء 
  ]Drew et al 1990(]71(أوردها 



      )2008- العليرسلان – الصيدلةكلية –ق دمشجامعة – سالة ماجيسترر ( الهشXالصبغي تلازمة م

 68

 
  القدرات IQدرجة الـ  المستوى العقلي

قادر على التنافس في المدرسة في معظم االات والمواد الأكاديمية الدقيقة، معدلات تحت   90 أو 80-75  العادي الغبي
جتماعي لا يختلف عن سائر اتمع سوى في كونه عند الحد الأدنى، الوسط، التوافق الا

  .أداؤه مناسب في االات غير التقنية، يمكن أن يعول
نفس التحصيل في المقررات بين مستوى الصف الثاني والخامس، توافق اجتماعي يسمح   80 أو 75-50  القابلون للتعلم

  .مهنة تسمح بإعالة ذاتية كاملة أو جزئيةبدرجة من الاستقلالية في اتمع، تعلم 
تعلم أساسي في مجال مساعدة الذات، تحصيل محدود جداً في المواد الأكاديمية، التوافق   49-20  القابلون للتمرين

  .الاجتماعي محدود بالبيئة المحيطة، الأداء المهني يكون في الورش المهنية
تحصيل حتى في مستوى المهارات اللازمة لحاجاته الشخصية ويحتاج لرعاية غير قادر على ال  20أقل من   الحالات المعهدية

  .وإشراف

  
وذلك .   وقد قابلنا جميع المستويات السابقة في مختلف المراكز التي تعتني بالمعوقين وليس فقط الحالات المعهدية

  .كن أن يتأهل إلى مراحل جيدةبسبب عدم تصنيفهم وفرزهم وفقاً للجدول أعلاه مما أدى إلى إعاقة مضاعفة  لمن يم
  

  :القوانينبعض 
تقدم الدولة الخدمات التالية ...: ")1745صفحة  31 العدد ةالفصل الرابع، الجريدة الرسمي 2004عام  34القانون رقم (

  : للمعوقين في اال الصحي
دمات بقرار من وزير الخدمات الوقائية والعلاجية مجاناً من خلال المؤسسات الصحية العامة وتحدد هذه الخ •

 …الصحة
 التحاليل الطبية اللازمة للخطيبين وخاصة إجراءنح وثيقة الفحص الطبي للمقبلين على الزواج بعد م •

  "...وذلك من قبل أطباء معتمدين. الأقرباء
  
تشكل لجان ... ":)1083 من الجريدة الرسمية الصفحة 16 العدد 2005 الصادرة بتاريخ 34التعليمات التنفيذية للقانون رقم (

 عينية، أنف وأذن -  عظمية-عصبية: طبية تابعة للمجالس الفرعية المسؤولة عن المعوقين مؤلفة من طبيب اختصاصي
  "... معالجة فيزيائية-  أمراض مفاصل- وحنجرة
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  الملحق ب

   بعض نتائج تلطيخ سوثرن

  

  
وهي .  النتائج الخاصة بتلطيخ سوثرن في مخابر الوراثة الجينية في روماحالات متنوعة منيشاهد في هذه الصورة 

. 6ذكر حامل لما قبل طفرة، . 5ذكر طبيعي، . 4و. 3أنثى حاملة لما قبل طفرة، . 2أنثى طبيعية، . 1: كالتالي
  . ذكر حامل للطفرة الكاملة. 8). يرات الزيجوتامتغ(اثنتان من الإناث الحاملات للطفرة . 7و
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  لملحق جا

  تشخيص مرض التوحد
 فإن عملية تشخيص التوحد (DSM IV)حسب الدليل التشخيصي والإحصائي للأمراض العقلية الرابع 

  ]48[:تشمل
ينطبق على مريض التوحد ستة على الأقل من الأعراض الكلية، .   ثلاثة بنود تحوي كل منها قائمة بالأعراض:أولاً  

  :3 و2 وواحد على الأقل من كل من البنود 1على أن يكون اثنان منها على الأقل من البند 
  )اثنان من الأعراض على الأقل(ي القصور في التعامل الاجتماع -1

 )eye to eye gaze(قصور في استخدام التعبير الحركي المتعدد مثل الحملقة إلى عيون الآخرين  - أ
  .والتعبيرات على الوجه ووضعية الجسم والإيماء بغرض تنظيم التواصل الاجتماعي

 طوريالفشل في تطوير علاقات اجتماعية ثنائية متناسبة مع المستوى الت -ب
مثلاً قلة (نقص في السعي العفوي إلى مشاركة الاستمتاع والاهتمام والإنجازات مع الأشخاص الآخرين  -ج

 )موضوع الاهتمام ليراه الآخرون الإشارة إلىأو  إحضار أو عرضِ
ت نقص التبادل الاجتماعي والعاطفي مثل عدم المشاركة الفعالة في الألعاب الاجتماعية وتفضيل النشاطا -د

 .الفردية وإشراك الآخرين في النشاط كأدوات أو مساعدة ميكانيكية
  )واحد من الأعراض على الأقل(القصور في التواصل  -2

شاركة بمحاولات استخدام طرق بديلة كالإشارات الم عدم( نقص أو تأخر في تطور اللغة المنطوقة - أ
 )والإيماءات

ديث الكافي على بدء حديث مع الآخرين أو وجود قصور واضح عند الأفراد ذوي مستوى الح - ب
 .الاستمرار فيه

 أحاديث مقولبة أو تكرارية ولغة رمزية خاصة تعتمد على اللمس - ج
نقص الألعاب العفوية والمتنوعة التي تشمل خيال أو القائمة على التقليد والمتناسبة مع مستوى  - د

 التطور
 ).واحد من الأعراض على الأقل(بة أنماط سلوكية واهتمامات ونشاطات مكررة ومقول -3

الاماك الكامل في إنجاز واحد أو أكثر من الاهتمامات المقولبة بطريقة غير طبيعية وبزيادة شديدة  - أ
 .في التركيز

 .عدم مرونة واضحة في التكيف لأي تغير في الروتين اليومي وطقوس الحياة - ب
 أو القيام بحركات معقَّدة اأو الرجلين أو ثنيهممثل التصفيق باليدين (حركات تكرارية ومقولبة  - ج

 ). بالجسم
 .الاماك المستمر والطويل بأجزاء من الأشياء دون النظر في الشيء ككل - د

  

  : تأخر أو اضطراب وظيفة واحدة على الأقل من الوظائف التالية قبل عمر الثلاث سنوات :ثانياً
  التفاعل الاجتماعي  -1
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  التواصل الاجتماعياستخدام اللغة في  -2
  اللعب الرمزي أو التخيلي -3

  :التوحد والفصام الطفولي
  

 بدون Childhood schizophrenia   ومصطلح الفصام الطفوليAutism تم استخدام مصطلح التوحد
تفريق بينهما، حتى أن الدليل الإحصائي لتشخيص الأمراض العقلية لم يعترف بالفارق بين الحالتين حتى 

ويعود هذا الخلط إلى وجود بعض الأعراض المشتركة . 1980 عام ة الصادرR(DSM3)الثة المعدلة نشرته الث
لكن الاختلاف بين هذين المرضين أكبر من التشابه بينهما . مثل الانطواء والانكفاء على الذات والانعزالية

  :]72[وهذا يظهر في النقاط التالية
  .الفصاميون قادرون على استخدام الرموز في حين أن المتوحدين ليس بإمكام ذلك •
خرين ويرفضون الاستجابة الأطفال المتوحدون لا يستطيعون إقامة علاقات اجتماعية مع الآ •

للأشخاص والبيئة بينما الأطفال الفصاميون باستطاعتهم إقامة علاقات اجتماعية وإن كانت 
 .علاقتهم مع البيئة قلقة ومشوشة

إن الفصاميون يعانون في الغالب من الهلوسة والأوهام وفقدان ترابط الكلام، ولا يعاني المتوحدون  •
 .من هذه الأعراض

توحد بالظهور قبل الشهر الثلاثين من العمر بينما يكون ظهور أعراض الفصام عادة تبدأ أعراض ال •
وتعد هذه النقطة أفضل عامل للتمييز بين التوحد . في بداية المراهقة أو في عمر متأخر في الطفولة

 .والفصام
اث ، في حين يتساوى الذكور والإن1:4تكون نسبة إصابة الذكور إلى الإناث بمرض التوحد هي   •

  .بالإصابة بالفصام
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  :الملحق د
  جداول مفيدة

  
  ]35[  الهشX بمتلازمة الصبغي مصابة  Drosophila في دماغ ونسب التغيرالبروتينات المتغيرة : د-1جدول 
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  ]56[تكرار المواقع الجينية المتوقع علاقتها بالتوحد : د-2جدول 
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  ]38[ الهشXمتلازمة الصبغي  ث التي تربط بين التوحد وملخص ببعض الأبحا)  4من1صفحة:(د-3الجدول 
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  ]38[ الهشXمتلازمة الصبغي  ملخص ببعض الأبحاث التي تربط بين التوحد و)  4من2صفحة:(د-3الجدول 
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  ]38[ الهشXمتلازمة الصبغي  ملخص ببعض الأبحاث التي تربط بين التوحد و)  4من3صفحة:(د-3الجدول 
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  ]38[ الهشXمتلازمة الصبغي  ملخص ببعض الأبحاث التي تربط بين التوحد و)  4من4صفحة:(د-3الجدول 
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  :هـالملحق 
   الهش X متلازمة الصبغي  في النواحيبعض

 :المتلازمات المشاة.1-د
باستخدام الأعراض السريرية فقط خاصة قبل البلوغ وذلك لوجود  الهش Xمتلازمة الصبغي من الصعب تشخيص 

 ]Sotos.]73   وPrader-Willi تنوع كبير في الأعراض السريرية والاختلاط مع أعراض متلازمات أخرى مثل
شاكل  ولها أعراض قصر قامة وإعاقة عقلية وصعوبات تعلم وم15 تحدث بسبب خلل في الصبغي Prader-Williفمتلازمة 

، أما متلازمة ]74[سلوكية وضعف في توتر العضلات ورغبة جامحة للأكل ونقص في معدل الاستقلاب مؤدي إلى السمنة
Sotos  وتتظاهر بتغير في شكل الجمجمة وحجمها وفرط نمو في الأعمار المبكرة 5فتحدث بسبب خلل في الصبغي 

  ورغم أن العديد من المقاييس الحركية]73[.التطور النفسي والحركي ونقص مقوية صعوبات في التكلممع تأخر في 
 ]23[.والسلوكية قد وضعت دف السبر فإا لم تحظ بانتشار واسع لمحدودية حساسيتها

  : الهشXالبروتينات المتعلقة بمتلازمة الصبغي . 2-د
 Siomiمن قبل (FXR1) (fragile X-related protein 1) الهش Xتلازمة الصبغي بمتم الكشف عن بروتين متعلق 

 قد اكتشفا على FXR2  وFXR1حيث كان . Zhang 1995 من قبل (FXR2)ثم الكشف عن بروتين آخر . 1995
3q2817 وq13.1كما وجد شكل خالي من الإنترونات من.  على التوالي FXR1 12 متموضع علىq13.]13[ويوجد  

  ]75[.(splicing)ناتجة من عمليات التعديل ما بعد الترجمة) gحتى  aمرقمة من  (FXR1سبعة نظائر لبروتين
 وترافقها مع عدد من الريبوزومات RNAارتباطها بالـ:  بوظائفها الثلاثة العامةFMR1وبشكل عام تتشارك مع 

   ]75[.يولىوعملها كمكوك بين داخل النواة واله
 ويشملُ ذلك التشابه نطاقات ،N  متشاة جداً في النهاية المطرافيةFMR1 وFXR2و FXR1إن كلاً من البروتينات 

KHو  RGG box . وقد تكون هذه ).  الموقع الرابط للريبوزوم (14بالإضافة إلى النصف الأول من الإكسون
البروتينات قد تطورت من أصل سلفي واحد، وهي تتفاعل مع بعضها في الزجاج مشكلة ثنائيات متجانسة وغير 

   [23] .متجانسة
له علاقة بوظيفة العضلات % 50 جين معروف منها 129 ترتبط مع FXR1تظهر الدراسات الجديدة أن وظيفة 

. قد أظهرت الدراسات ضعفاً شديداً في البنى العضلية لدى الكائنات التي فقدت وظيفة هذا البروتينو. والأعصاب
   ]77, 76[.كما أن الفئران الفاقدة لوظيفة هذا البروتين سرعان ما تموت بسبب فشل قلبي أو تنفسي

 Cفي النهاية الكربوكسيلية   الأمينية غنية بالحمض الأميني الأرجينينالأحماضاليات وتم   وجدت مجموعتان من 
 -Nuclear( NoS  ، ويعتقد أنَّ لها دوراً في العمل كإشارة تستهدف النواة)لكل أشكال النظائر( البروتينين لكلٍ من

targeting signal(وهي كالتالي :  
(NoS1):546RRRRSRRRR554 و (NoS2): 582RPQRRNRSRRRRNR595   

 HIV-1 الموجود في فيروس نقص المناعة المكتسب Revوقد وجد تشابه مذهل لهاتين الإشارتين مع جزء من بروتين 
مما يرجح استخدام الفيروس نفس الآلية لإستهداف ) HTLV-1( الموجود في فيروس اللمفوما Rexو جزء من بروتين 

  ]75[.لاياالخ
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  أعراض ما قبل الطفرة. 3.د

% 28-12فرة، فتكون الإناث الحاملات لما قبل الطفرة معرضات بنسبة تتراوح بين تختلف الأعراض في حالات ما قبل الط
لفترة الزمنية للدورة  وقد وجد نقص واضح في ا]Premature Ovarian Failure (POF).]23 ,78 مبتسر مبيض فَشلل

 طوال الدورة الشهرية وانخفاض FSHالشهرية لدى الإناث الحاملات لما قبل الطفرة، ووجدت زيادة في تراكيز 
 وبين فشل المبيض المبتسر غير واضحة  الهشXمتلازمة الصبغي لكن ما تزال العلاقة بين . البروجيسترون في الطور اللوتيئيني

  ]FMR1 .]78كاملة لا يتعرضون لهذه الإصابة مما يرجح عدم وجود دور لبروتين خاصة أن حاملي الطفرة ال
ومع ذلك فإن الإصابة بما قبل الطفرة لا تبدو بشكل عام ذات تأثير على النمو التطوري للطفل إلا في حالات وجود عوامل 

الرعاش وعدم "لظهور أعراض متلازمة % 38اك احتمال   لكن هن]79[.خاصة قد تؤدي لظهور نمط ظاهري غير طبيعي
 عند ذوي الأعمار fragile X-associated tremor/ataxia syndrome  (FXTAS)"  الهشXالانتظام المترافقة بالصبغي 

  ]80, 61[.الأكبر من الذكور الحاملين لما قبل الطفرة
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  الملحق و
  لمصطلحاتجدول با

 الاختصار المصطلح

5-azacytidine 5-aza 

adenine A 
adenine-guanine-guanine AGG 

anti myelin basic protein Anti-MBP 
anti neuron-axon filament protein Anti-NAFP 

autism spectrum disorders ASDs 
cytosine C 
cyclic AMP cAMP 

cytosine-guanine-guanine CGG 

Cytosine phospho Guanine  CpG 

deoxyribonucleic acid DNA 

DNA methyltranferase1 DNMT1 

Dipeptydal peptidase IV DPP IV 
Food and drug association FDA 

Full mutation FM 
Fragile X mental retardation gene1 FMR1 
Fragile X mental retardation protein FMRP 
Fragile X site A FRAXA 
Fragile X site D FRAXD 
Fragile X site E FRAXE 
Fragile X site F FRAXF 
guanine G 
gamma-aminobutyric acid receptor subunit beta3 GABRB3 

histone acetyl-transferases HATs 

histone deacetylases HDACs 
human herpes virus IgG HHV-IgG 
interferon gamma INFγ 
Gly-x-x-Gly KH domain 
methyl CpG binding protein 2 MECP2 
metabotropic glutamate receptor mGluR 
measles-mumps-rubella vaccine MMR 
messenger RNA mRNA 
Polymerase Chain Reaction PCR 

Pre-mutation PM 
Arg-Gly-Gly RGG box 

ribonucleic acid RNA 

RNA interference RNAi 

ribosomal RNA rRNA 

thymine T 

transporter RNA tRNA 
uracil U 
X (inactive)-specific transcript Xist 
X-Linked Mental Retardation XLMR 
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