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 النادر؟ ما ھو المرض
 

 

 

 

 

 ؟عددھاكم 
ü 5.000  مرض نادر  7.000إلى 
ü 80٪ ةوراثی 
ü 50٪  مرحلة الطفولة فيتظھر 
ü دولة من دول الاتحاد الأوروبي 25مرض نادر في ب مصابونملیون شخص  30 حوالي 
ü 65٪  عیق نمط العیش تخطیرة و 

 )www.eurordis.org(مصدر 

 النادر؟الوراثي  المرض
   ؟ظھورهكیف یتم 
ü  ةمتنحیأغلبھا أمراض  
ü  مرضىأطفال  إنجاب طبیعیینلوالدین ھذا یعني، یمكن 

 الاجتماعیة والاقتصادیة؟ ما ھي آثاره
ü قصاء الاجتماعي والاالثقیلة ا للإعاقات سببون كثیرا ما تك 
ü ارتفاع تكالیف الأدویة والرعایة غیر موجودة 

 

 الجیني تشخیص ال مراحل 

 

 

 الانتشار  نسبة
ü2.000/1<:  أوروبا 
ü1.000/1:  الولایات المتحدة 
ü1.0000/1:  الدانمرك، السوید 
ü : 5.0000/1إنجلترا 
üتونس: عدم وجود دراسة وبائیة واسعة النطاق 

 ھو مرض یؤثر على عدد قلیل من الناس بالنسبة إلى مجموع السكان

البیولوجیا أخذ عینات الدمشجرة العائلة
الجزئیة

التقطیع الجیني 
للبحث عن الطفرة 

الجینیة 

للأمراض  لیوم العالميا
 النادرة
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 ماذا عن الأمراض النادرة في تونس؟
 

 
 نظرا لتعاقب مختلف الحضارات جیني متنوعموروث یتمیز التونسیون ب

 

 
 !یضاعف احتمال ظھورھا زواج الأقارب في تونس

 

ü 39و ٪20تتراوح بین  زواج الأقارب في تونسسبة ن٪ . 
ü الأمراض المتنحیة مرات ظھور 6ضاعف زواج الأقارب ی 

 
 

 
 نادرة في تونس؟الكم عدد الأمراض 

 

ü  تونسحالة نادرة من أصل وراثي في  400 سجیلتتم 
ü  ةسسمؤ ةطفر 333تم تحدیدھا:  ة جینیةطفر 670أكثر من 
ü  طفرة في حدوث أمراض: 73تتسبب 

o 86٪ تنحيراثي مو 
o 11٪  تنحيمغیر وراثي 
o 3٪  بالصبغیات متعلقة  

 )Romdhane L et al., 2012(مصدر 
 

 

 النادرة التي درست في تونس الوراثیة الأمراض نأمثلة ع
 
 
 

 

التي توفر التشخیص  مؤسساتال نأمثلة ع
الأمراض النادرة في  دراسةوالرعایة و

 تونس
 

ü مستشفى الأطفال باب سعدون تونس 
ü مستشفى الحبیب ثامر 
ü سوسة مستشفى فرحات حشاد في 
ü مستشفى الرابطة 
ü نیكول تونس مستشفى شارل 
ü مستشفى المنجي سلیم المرسى 
ü مستشفى الھادي شاكر صفاقس 
ü معھد باستور بتونس 

 
 النادرة ... الأمراض حول البحوث لدفع متحدین لنكن

 	

 	

 	

 	

 	

		

 	

 	

 	

	طفرة

ج ازو
	أقارب

 تلازمة أوشر
یجیة فقدان السمع الخلقي المرتبطة بالخسارة التدر 

فالرؤیة تتطور نحو عمى

انحلال البشرة الفقاعي
تشكیل الفقاعات والآفات الجلدیة

فقر الدم الوراثي
 خلل التنسیج النخاعي مما یؤدي إلى انخفاض في

مستویات خلایا الدم

أطفال القمر
1/10000الانتشار في تونس 

الحساسیة المفرطة للأشعة فوق البنفسجیة

	


