
  
  

تواجدھا والتفاعل ، الطفرة الجینیة لإنزیم مختزل میثیل حمض الفولیك رباعي التھدرج
في  مع العوامل الوراثیة الأخرى المسببة للتجلط في مرضى إنسداد الأوردة الكبدیة

  الأطفال المصریین
  

  ملخص البحث
  
  

الجیني ) MTFHR(الشائع نسبیا من اختزال المیثیلین تتراھیدروفولات  C677Tلقد تورطت طفرة 
لتقییم مدى : الھدف من العمل. للمساھمة، مع عوامل أخرى، في التسبب في تخثر الأوعیة الدمویة

سببة لانسداد الورید البابي فى الجینات غیرھا من عوامل الخطرالم MTFHR C677Tانتشار 
تم تسجیل الأطفال أربعون طفل یعانون من انسداد الورید : المرضى والطرق. الاطفال المصریین

وأجریت دراسات . من الضوابط  مقابل فى العمر والجنس  20البابى في الدراسة، بالإضافة إلى 
ومبین وعامل الخامس لایدن البروثر G20210Aطفرة جینیة، وكذلك  MTFHR C677Tالجزیئیة لل

)FVL (وأجریت فحوصات للبروتین . بھاC  والبروتینS مضاد الثرومبین الثالث وتنشیط بروتین ،C 
؛ )٪67.5(كان لدى سبعة وعشرون مریض أستعداد وراثى للتخثر  : النتائج). APCR(المقاومة 

  ،  FVLطفرة لدیھم  ٪30( 12(تحور الجین ،  MTFHR C677T) ٪10(وكان  لدى أربعة 
البروثرومبین، واحد  G20210Aلدیھم طفرة %) ١٥(  ٦، Cلدیھم نقص البروتین   27.5٪( 11

كان لدى . Sولدى طفل واحد نقص مضاد الثرومبین الثالث ولم یكن ھناك نقص البروتین ) 2.5٪(
في  طفرة جینیة في التسبب  MTFHR C677Tإشراك : الاستنتاج. خمسة أطفال أكثر من  عیب واحد

أو یرتبط مع عوامل الخطر / انسداد الورید البابى یمكن أن یكون لھ دور إلا إذا كان متماثل و 
لا تزال تمثل الاكثر شیوعا فى  التخثرالوراثي  المؤدى  FVLكما ان طفرة . الطفرة FVLالأخرى كما 

  .الى انسداد الورید البابى الكبدى
 


