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 الملخص العربى

واحدة من أكثر الأمراض الوراثیة المتنحیة (بیتا ثلاثیمیا)  بیتا أنیمیا البحر المتوسطتعد 

ا في جمیع أنحاء العالم ، حیث تنتشر بشكل كبیر بین سكان  والشرق الأوسط البحر المتوسط  شیوعً

  و معتدلة. متوسطة و دم النقل  تعتمد علينقسم من حیث شدة المرض الى كبرى والتى و تن

. المرض مضاعفاتأحد أھم من ثلاثیمیا لا یزال  بیتا مرض العظام المصاحب لمرض

أدى إلي إستبدال  و إزالة الحدید المتراكم ،المبكر و المستمرنقل الدم تطبیق العلاج المنتظم مثل 

مضاعفات العظام الشدیدة إلى مضاعفات أقل شدة مثل مرض ھشاشة العظام الذي یتمیز بنقص 

  كثافة العظام و قوتھا و زیادة التعرض لكسور العظام.

مرض ھشاشة  معدلو قد أجریت العدید من الأبحاث في محاولة لإیجاد أسباب لتفاوت 

ثیمیا ومنھا التعدد الجیني لبعض الجینات التي قد تؤثر ھشاشة في مرضى الثلاالدرجة و  العظام 

  .نمو و كثافة العظامعلي 

كان من أول الجینات التي تم إقتراحھا كعامل )  TGFβ1( ١تحویل عامل النمو بیتا جین 

الدراسات وجود العدید  و قد أظھرت راض و منھا مرض ھشاشة العظام للعدید من الأمخطورة 

و  ھشاشة  العظام و لكن نتائج ھذه ) TGFβ1( ١عامل النمو بیتا لالتعدد الجیني إرتباط بین 

  كانت متباینة و متفاوتة. الدراسات 

 ١معامل النمو المحول بیتا جین تعدد الاشكال الجینى ل معدل  دراسة   یھدف ھذا البحث إلى

(TGFβ1 C-509T)   أنیمیا بالعظام لدى المرضى المصریین المصابین  مضاعفاتعلاقتھ بو

  .الكبرى البحر المتوسط بیتا

تم  الذینمن المرضي المصابین بمرض بیتا ثلاثیمیا الكبرى و  ١٠٠ضمت ھذه الدراسة 

  مستشفیات جامعة الفیوم. ىإختیارھم من مرض

 الفحص الاكلینیكى والشامل التاریخ المرضى  لأخذخضع كل المشاركین في ھذه الدراسة 

امتصاص الطاقة بإستخدام جھاز و تحدید ھشاشة العظام الفحوصات المعملیة الروتینیة  والكامل 



  ١معامل النمو المحول بیتا  لجین لتعدد الجیني لیل اتح  كذلكو  )DXA(  المزدوج بالأشعة السینیة

(TGFβ1 C-509T)  التعدد الشكلي للقطع المحددة –بإستخدام تفاعل البلملرة المتسلسل.  

  )CT(  الطراز الجیني و ) % ٦(٦في   )CC(  وجود الطراز الجیني وقد أظھرت النتائج 

   تم دراستھم.  ذینال  ىالمرضجمیع %) من ٩( ٩في   )TT(  الطراز الجیني  و  %) ٨٥( ٨٥في 

بین الطرز العظام  ةمستوى كثاف ذو دلالة إحصائیة في إختلافوجود كما أظھرت النتائج 

      از طرمقارنة بال )TT( الطراز الجینيفي العظام  ةمستوى كثاف  رتفاعإو الجینیة المختلفة 

  .)CC( الجیني

لدیھم الذین تم دراستھم كان المرضى  %) من ٥١( ٥١ أن مستوى كثافة العظام أظھرقیاس

و بناءا علي ذلك تم تقسیم  طبیعیة%) كانت كثافة العظام ٤٩( ٤٩بینما في كثافة العظام نقص في 

  .لي مجموعتینالمرضي إ

 % ١١,٨ في )CC(وجود الطراز الجیني أظھرت النتائج للمجموعة الأولى ، بالنسبة 

% ٣,٩في   )TT( الطراز الجیني  و  )٤٣/٥١(%  ٨٤,٣في   CT)  (الطراز الجینيو  ) ٦/٥١(

  . لمرضى الذین لدیھم نقص في كثافة العظام) من ا٢/٥١(

  )CC(لم یتم العثور علي الطراز الجیني  ، للمجموعة الثانیة على الجانب الآخر بالنسبة 

  )CT( الطراز الجیني  وجود ، كما تبین   لمرضى الذین لدیھم كثافة العظام طبیعیةمن ا أیا من  في

   .)٧/٤٩% (١٤,٣في )  TT(  الطراز الجیني  و ) ٤٢/٤٩(%  ٨٥,٧في  

في معدل التعدد الجیني  إختلاف ذو دلالة إحصائیةوجود  ، مقارنة المجموعتین أظھرت 

المرضى الذین لدیھم نقص في  فيأقل نسبة  كان )TT( بین المجموعتین  و أن الطراز الجیني 

  .ذوي كثافة العظام الطبیعیة مقارنة بالمرضي  كثافة العظام

               ١عامل النمو بیتا بین التعدد الجیني لجین من ھذه الدراسة وجود إرتباط  نتجنست 

) TGFβ1C-509T ( مضاعفات  العظام  لعب دورا في حدوث و تعدیلالذي قد یكثافة العظام وو

  .الكبرى أنیمیا البحر المتوسط بیتابلدى المرضى المصریین المصابین 



لمرضي  الأكثر عرضة لدراسة التعدد الجیني لھذا الجین قد یساعد على التعرف المبكر  

      للحد من ھذه المضاعفات. مما یوفر التدخل المبكرالعظام مضاعفات ل

نوصي في الدراسات المستقبلیة بزیادة عدد المرضى في الدراسة و إستخدام تقنیات كذلك 

  . ١ا عامل النمو بیتاخري مثل قیاس نسبة 

  


