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 يا هى انًسح الاستقصائٍ عُذ انًىانُذ انجذد؟
انًسػ الاسرقصائٙ ػُذ انًٕانٛذ انعذد ْوٕ تشَوايط اخرثاساخ •

تؼض ٚثذأ ػادج تاخرثاس انذو أٔ تاخرثاساخ أخشٖ نهكشف ػٍ 
انرووٙ ًٚكووٍ انسووٛىشج ػهووٗ ي وواػ اذٓا  انٕساشٛووح يووشا الأ

أٌ ذثوذأ أػشاهوٓا اثوم ٔذعُٛة انًصاتٍٛ تٓوا عػااواخ كثٛوشج 
 .تانظٕٓس

ْوووٕ تشَوووايط صوووؽٙ يؼرًوووذ يوووٍ ْٛ ووواخ  NBSعٌ تشَوووايط •
انصؽح انؼانًٛح ٔظًؼٛواخ بوة الأب وال انذٔنٛوح ٔ ذؼًوم توّ 

ؼٛووس ذعوووشٖ اخرثووواساخ نعًٛوووغ , يؼظووى دٔل انؼوووانى انًرقوووذو
 .الأب ال ؼذٚصٙ انٕلادج

ذشًم الأيشا  انٕساشٛح ػوذدا  كثٛوشا  يوٍ الأيوشا  تؼ وٓا •
ٚؤد٘ عنٗ انرخهف انؼقهٙ أٔ فقذاٌ انسوًغ أٔ اػورتلاخ انقهوة 
انخهقٛووح أٔ انرشووْٕاخ انعسووًٛح أٔ أيووشا  انووذو أٔ انعٓوواص 

 .انٓ ًٙ أٔ انرُ سٙ أٔ غٛشْا يٍ أظٓضج انعسى
 



  NBS أهذاف بشَايج
يساػذج انؼايهٍٛ فٙ انقىاع انصؽٙ فٙ اكرشاف انؼذٚذ يٍ الاهىشاتاخ انقاتهح •

ٔتٓووزا ًٚكُُووا ذؽقٛوو  أْووى , نهؼووتض ٔنكُٓووا غٛووش يشخصووح اثووم ضٓووٕس الأػووشا 

 .  خىٕج ْٔٙ انرشخٛص انذاٛ 

Early Diagnosis = Early Treatment 

 

 



عٌ ذشخٛصُا انذاٛ  نهًش  ٚقٕدَا عنوٗ انثوذ  •

يًوووا ًُٚوووغ ضٓوووٕس انُروووائط , توووانؼتض سوووشٚؼا  

انسهثٛح ٔغٛش انؼكٕسوح نهًوش  ػُوذ الأب وال 

 .انًصاتٍٛ

عٌ يؼظى ػتظاخ ْزِ الأيوشا  غٛوش يكه وح •

ْٔووٙ ذر ووًٍ عيووا ػُاٚووح خاصووح يووٍ َاؼٛووح 

أٔ عػىوووووا  انٓشيَٕووووواخ , انؽًٛوووووح انةزائٛوووووح

أٔ ذعُة انؼذٚذ يوٍ , ٔالأَضًٚاخ ان شٔسٚح 

الأدٔٚوووح ٔ الأغزٚوووح ٔانكًٛأٚووواخ انروووٙ ذوووؤشش 

 . سهثا  ػهٗ سٛش انًش 



 

:تاسَخُا    

Dr. Robert Guthrie 

(1916-1995) 

 



 

  Letchworth Village State Schoolيوٍ   George Jervisٔصوف 1930:•
 .PKUؼانح يٍ انرخهف انؼقهٙ انُاذعح ػٍ  Thiells 50فٙ 

يووووٍ ( بثٛووووة أب ووووال ٔػووووانى أؼٛووووا  داٛقووووح) Robert Guthrieاتركووووش  1963:•
University of New York  ٍبشٚقح تسٛىح نهكشف ػPKU. 

ٔلاٚح أيشٚكٛح نٛقوٕو ٔذًكوٍ  29ترؼًٛى ذعشترّ ػهٗ  Robert Guthrieااو  1964:•
 .ٔاذ أشًشخ ذعشترّ تانُعاغ, PKUػٍ ب م نهكشف  400000يٍ عظشا  يسػ ل 

نعًٛووغ انًٕانٛووذ انعووذد فووٙ  PKUصووذس اووإٌَ ت ووشٔسج عظووشا  يسووػ ػووٍ  1965:•
 .كايم يُاب   انٕلاٚاخ انًرؽذج الأيشٚكٛح

 . NBSأهٛ د يعًٕػح يٍ الأيشا  فٙ ػًهٛاخ •

 ,PKUنهرقصوٙ ػوٍ أيوشا   NBSفٙ اخرثاساخ  MS/MSأدخهد ذقُٛح : 2002•
MSUD, Homocystinuria, and MCAD Deficiency. 

 

 



 ياهٍ يعاَُش اختُاس الأيشاض انتٍ َتى انتقصٍ عُها؟

•High Incidence  يؼذل ؼذٔز يشذ غ نذٖ ف ح أٔ ششٚؽح ٔاسؼح فٙ انًعرًغ. 

•Effective Treatment: انًش ذٕفش ػتض َٕػٙ ٔغٛش يكهف َسثٛا  نٓزا. 

 .يُؼّانًش  ػهٗ اذس يٍ انخىٕسج انرٙ ذثشس انؼًم ػهٗ •

 .ٚؤكذ عصاتح الأب ال تانًشهٗٔظٕد فؽص يُاسة •

•High Sensitivity & :High Specificity  نتخرثواس انًسورخذو فوٙ ػًهٛوح

 .يًا ٚقهم انُرائط انسهثٛح انكارتح ٔ الإٚعاتٛح انكارتح, انًسػ

 

 

 

 

 

 

 

 



 :ٔنٓزا انسثة فإٌ يؼظى الأيشا  انرٙ ٚرى انرقصٙ ػُٓا ْٙ

 

,  ػاْاخ ظسذٚح, انرخهف انؼقهٙ)أيشا  ذرسثة تأرٚاخ غٛش ااتهح نهؼكس  -1

 .تًعشد تذ  شٕسج انًش ( هؼف انؽشكح

 

 .انىثٛؼح انكًٛٛائٛح انًشهٛح نٓا يؼشٔفح -2

 

ٚساْى انؼتض فٙ تذاٚاخ انًش  تانرخ ٛف أٔ يُغ ضٕٓس الأػشا  تشكم  -3

 .  كايم ٔانسًاغ نهى م تانؼٛش ؼٛاج بثٛؼٛح







 الأيشاض انتٍ َجشٌ انتقصٍ عُها

 .الاضطشاباث الاستقلابُت1.

 .الاضطشاباث انهشيىَُت2.

 .الاضطشاباث انذيىَت3.

 .اضطشاباث انسًع4.



 الاضطشاباث الاستقلابُت -1

Metabolic Disorders 

.Iاضطشاباث  انحًىض الأيُُُت. 

.II انذسًتانحًىض اضطشاباث أكسذة. 

.III انحًىض انعضىَتاضطشاباث. 

.IVاضطشاباث أخشي. 

 



 
 اضطشاباث انحًىض الأيُُُت

Amino Acid Disorders 

 

 تأثُشاث خطُشة وغُش قابهت نهعكس

تخهف عقهٍ  –اضطشاباث سهىكُت  –َىب صشعُت    

 تشاكُض عانُت يٍ هزِ انًشكباث تتجاوص انحذود انسًُت

 عذو قذسة انجسى عهً استقلاب انحًىض الأيُُُت

 .ؼًٛح يُخ  ح انثشٔذٍٛ: انًعانجت•

   Phenylketonuria (PKU) ,Homocystinuria (HCY) , Tyrosinemia type 1 (TYR 1). : الأيثهت•



 
 اضطشاباث أكسذة انحًىض انذسًت
Fatty Acid Oxidation Disorders  

 

إَتاَاث -اَخفاض يستىَاث انسكش انذيىٌ   

يىث يفاجئ –سباث  -اختلاجاث   

 استهلاك كايم انسكش فٍ انذو

 -ضعف انقذسة عهً استخذاو انذهىٌ  نهتضود بانطاقت فٍ حالاث انتىتش
انًشض -انجىع   



 
 اضطشاباث استقلاب انحًىض انعضىَت

Organic Acid Disorders  

 

أرَاث كهىَت و كبذَت و قهبُت –حًاض استقلابٍ  –إقُاء   

  

 تشاكى انحًىض انعضىَت فٍ انذو وانبىل

 ضعف انقذسة انجسى عهً استقلاب انبشوتُُاث وانذسى



انغالاكتىصًَُا: اضطشاباث أخشي   

Galactosemia 

أرَاث دياغُت –ضخايت كبذَت  -ساد –فشم كهىٌ   

 عذو تحىَم انغالاكتىص إنً غهىكىص

 GALK,GALT,GALEَقص أَضًَاث 

 .عػىا  أغزٚح خانٛح يٍ انتكرٕص, ذعُة عػىا  يشرقاخ انؽهٛة: انًعانجت•



 الاضطشاباث انهشيىَُت

Endocrine Disorders 

 اضطشاباث تتعهق بغُاب انهشيىٌ

 عىص هشيىٍَ

 َقص اصطُاع أحذ انهشيىَاث الأساسُت

 .ػتض ْشيَٕٙ ذؼٕٚ ٙ: انًعانجت•

 Congenital Adrenal Hyperplasia (CAH) Congenital Hypothyroidism (CH):  الأيثهت•

 



 الاضطشاباث انذيىَت
Hematological Disorders 

 :Thalassemiaانتلاسًُُا •

يًا , َقص عَراض انسهسهح أن ا أٔ انسهسهح تٛرا انًكَٕح نهخ اب•

 .ٚقهم يٍ كًٛح انخ اب انًرشكم

هخايح كثذٚح , يركشسجعَراَاخ , فقش دو اَؽتنٙ :الأعشاض•

 .هؼف ًَٕ, هخايح بؽانّٛ

 .سؼتٌ انخ اب: انتشخُص•

عػىا  , ٔااٚح يٍ الإَراَاخ ػثش عػىا  تُسهٍٛ ٔاائٙ: انًعانجت•

 .انهقاؼاخ 

 

 :Sickle Cell Disease Hb (SS)  داء انخهُت انًُجهُت•

يًا ٚ ؼف اذسذّ ػهٗ َقم , ذشِٕ تُٛح انسهسهح تٛرا انًكَٕح نهخ اب •

 .الأكسعٍٛ

 .عَراَاخ يركشسج, فقش دو اَؽتنٙ, َٕتاخ اؼرشا  يؤنًح: الأعشاض•

 .سؼتٌ انخ اب: انتشخُص•

 .عػىا  انهقاؼاخ , ٔااٚح يٍ الإَراَاخ ػثش عػىا  تُسهٍٛ ٔاائٙ: انًعانجت•

 



 كُف تجشي عًهُاث انًسح؟





The Heel Test 





 تفسُش انُتائج 

Newborn Screening Results 

Screen Negative Borderline 
Screen Positive 

Referral to Specialty Center 

Case Complete Repeat Specimen 

Negative Positive 

Negative Positive 

Specific evaluation for  
confirmation of diagnosis 



 انفىائذ انًشتقبت يٍ هزا الاختباس

 .انرخ ٛف يٍ يؼاَاج الأب ال يٍ الأيشا  انٕساشٛح ٔ ي اػ اذٓا: إَساَُا  •

انروٙ نوٍ ذصواب تان وةٕب , سٛكٌٕ نّ يشدٔد ػهٗ انٕانوذٍٚ ٔالأسوشج: َفسُا  •

 .انُ سٛح َرٛعح عصاتح أب انٓا تأيشا  خىٛشج ٔيضيُح

كًووا , يسوورٕٖ انصووؽح انؼايووح نهًٕانٛووذ NBSٚؽسووٍ تشَووايط : انصحححت انعايححت•

سووٛقهم يووٍ انً وواػ اخ انخىٛووشج ٔغٛووش انقاتهووح نهشوو ا  ن ب ووال انًصوواتٍٛ 

 .تأيشا  خىٛشج

ػهٗ انؽكٕياخ الأػثا  انًادٚح انكثٛوشج نؼوتض  NBSٕٚفش تشَايط : اقتصادَا  •

رٔ٘ الاؼرٛاظاخ انخاصح كًا سٕٛفش يٕاصَواخ ذخصوص فوٙ ػوتض أيوشا  

فووٙ انًسوورقثم أٌ  NBSًٚكووٍ نًشاكووض )ًٚكووٍ انٕااٚووح يُٓووا ٔيووٍ ي وواػ اذٓا 

 (.  ذصثػ يشاكضا  نذساسح الأيشا  انٕساشٛح ٔانىة انعضٚ ٙ



ٚؼرثوش خوا انوذفاع الأٔل فوٙ ٔظوّ الإػااوح تاكرشواف انًٕانٛوذ انًصواتٍٛ توثؼض الأيوشا    NBSعٌ تشَايط •

يًوا ٚعُوة انًعرًوغ صٚوادج أػوذاد رٔ٘ , انرٙ ذسثة نٓى عػاااخ ظسذٚح أٔ رُْٛح ًٚكوٍ ذتفٛٓوا توذٔا  أٔ غوزا 

 .كًا ٚقهم يٍ انركانٛف انؼتظٛح انثاْظح نؼتض ٔذذسٚة ٔذأْٛم ْؤلا  الأب ال, الاؼرٛاظاخ انخاصح

Because you touch the future everyday 





 شكشا  لإصةائكى
Thank You For Your Listening 

 


