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 :عنوان البحث 

في المرضى المصریین المصابین بانیمیا البحر   ١تعدد الاشكال الجیني اكس ام ان 

 المتوسط من النوع بیتا  و مدى ارتباطھ بمستوى ھیموجلوبین اف
 
 

  :الملخص العربى 
 

انیمیا البحر الابیض المتوسط من النوع بیتا ھى مرض وراثى یصاحبة نقص او غیاب كامل لسلسلة البیتا جلوبین مما 

حمراء غیر فعالة دم وانتاج كرات  یؤدى الى وجود فائض من سلسلة الالفا جلوبین مما یسبب تكسیر لكرات الدم الحمراء

وتعتمد شده المرض على انواع .   وفقر دم ینتج عنة مضاعفات مثل تشوة العظام وتاخر النمو وتضخم فى الكبد والطحال

الطفرات الخاصھ بالبیتا جلوبین جین  كما تعتمد على عدد من العوامل الوراثیھ مثل مصاحبتھا لانیمیا البحر الابیض 

النوع الفا  وزیاده انتاج سلسلھ الجاما  جلوبین واستمرار وجود الھیموجلوبین اف  الذى یؤثر ایضا على المتوسط من 

لذلك قمنا فى ھذه الدراسھ بدراسھ التوصیف الجزیئى وقیاس معدل تعدد الاشكال . شده الاعراض الاكلینكیھ للمرض

بیض المتوسط من النوع بیتا بمصر ومدى علاقتة فى مرضى انیمیا البحر الا ١الجینى لجین الجاماجى اكس ام ان اس

  .بمستوى الھیموجلوبین اف وشدة الاعراض الاكلینكیة للمرض

طفل من مرضى انیمیا البحر الابیض المتوسط من النوع الشدید من المترددین على  ١٠٠وقد اجریت ھذه الدراسھ على 

لاء الاطفال فحص طبى عام ووفحص معملى یشمل عمل وقد اجرى لھؤ.قسم الاطفال  والمعمل بمستشفى جامعھ الفیوم 

لجین  صوره دم كاملھ و نسبھ الخلایا الشبكیھ وتحلیل فصل كھربائى للھیموجلوبین وكذلك فحص التحور الجینى

 ٩٤وقد اظھرت ھذه الدراسھ ان عدد ).رفلب( عن طریق التفاعل البولیمریزى المتسلسل  ١الجاماجى اكس ام ان اس

اطفال لدیھم النوع المتخالف  المتحول للتحور  ٦وع المتماثل الجامح لعدم وجود التحور الجینى وعدد طفل لدیھم الن

الحالات .الجیني مستوى الھیموجلوبین اف اعلى فى  وجود التحور الجینى  عن غیابھ بفروق ذات دلالھ احصائیھ كبیره

ل من الحالات التى لیس لدیھا التحور الجینى بفروق ذات التى لدیھا التحور الجینى بدات اخذ الدم بسن متاخر وبمعدل اق

ارتفاع مستوي الھیموجلوبین وعدد كرات الدم الحمراء وحجم الدم المكدس  فى الحالات التى لدیھا .دلالھ احصائیھ كبیره

اسھ ان نسبھ اظھرت ھذه الدر.التحور الجینى عن الحالات التى لیس لدیھا ھذا التحور بفروق ذات دلالھ احصائیھ كبیره

ھذا التحور الجینى لمرضى انیمیا البحر الابیض المتوسط ضئیلھ ولكن وجود ھذا التحور الجینى مرتبط بارتفاع مسوى 

یوصى باجراء المزید من الدراسات على الاشكال الجینیھ . الھیموجلوبین اف وبتحسین شدة الاعراض الاكلینكیھ للمرض

الوراثیھ الاخرى التى تؤثر على مدى شده الاعراض الاكلینكیھ لانیمیا البحر الابیض الاخرى لجین البتا جلوبین والعوامل 

  .المتوسط مما قد یفسر وجود اختلاف فى الصوره الاكلینكیھ للمرض بین الحالات المختلفھ


