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 الملخص العربي

واحدة من أكثر الأمراض  (حوض البحر المتوسط فقر دم) لثلاسيمياتعد ا

 العمر المتوقعمتوسط  رفعى فنقل الدم المتكرر  كما ساعدالوراثية شيوعًا في العالم و

ما ترتب م بخلايا الجسم الزائد الحديد تراكم لكنه أدى أيضًا إلى لمرضي الثلاسيميا

 هذاينتج وة.القلب والأوعية الدموي امراضالعديد من المضاعفات بما في ذلك  عليه

المتكرر نقل الختلفة مثل الحمل الزائد للحديد أساسًا في مرضى الثلاسيميا عن آليات م

 تصنيع خلايا الدم الحمراءالحمراء ، زيادة امتصاص الحديد في الأمعاء ،  الدم لخلايا

يتم تنظيم الحديد . خلايا الدم الحمراء تكسير، وكذلك  بالنخاع العظمي غير الفعالال

عادة بإحكام عبر هرمون الببتيد المسمى )هيبسيدين( ويعتبرتنظيم مستوي الهيبسيدين 

عن طريق الحديد عملية معقدة تتطلب تنسيق بروتينات متعددة ، بما في ذلك 

فان تطور  . لذاTMPRSS6و  (FPN1) 1فيروبورتين و  (HJV)هيموجوفلين

بوجود واحد أو أكثر من  طبتري ان يمكن سيمياالحمل الزائد للحديد في مرضى الثلا

 المتغيرات الوراثية التي تؤدي إلى اختلال توازن الحديد في الأنسجة.هذه 

 الهدف من الدراسة:

المتعددة  انتشارالأشكال الجينية تقييمالهدف من هذه الدراسة هو 

 G320V&HJV)و TMPRSS6 (rs855791)  ،Feroportin-1 (-8CG)لل

(I222N  و  بالانسجةالحديد الزائد  تراكم مرضى الثلاسيميا وتأثيرها على في

القلب لدى مرضى  فئو تاثر وظالتحقيق في العلاقة بين الأشكال المدروسة ا

 الثلاسيميا

 الوسائل و المرضى:

مريضا يعانون من علامات سريرية ومعملية تتفق  79الدراسة الحالية  تشمل
المجموعة يمثل  طبيعي شخص 05 بالاضافة اليمع مرض الثلاسيميا الكبرى 

للتقييم  همضيعر ت قد تم و ين في العمر و الجنس لمجموعة المرضىمتطابق الظابطة
السريري الكامل ، والفحوصات المخبرية و تفاعل البلمرة المتسلسل لتحديد الاشكال 
الجينية للاربعة جينات المحددة وتقييم وظيفة القلب عن طريق تخطيط صدى القلب 

 .والرنين المغناطيسي

 

https://ar.wikipedia.org/wiki/%D9%81%D9%82%D8%B1_%D8%AF%D9%85
https://ar.wikipedia.org/wiki/%D9%81%D9%82%D8%B1_%D8%AF%D9%85
https://ar.wikipedia.org/wiki/%D8%AD%D9%88%D8%B6_%D8%A7%D9%84%D8%A8%D8%AD%D8%B1_%D8%A7%D9%84%D8%A3%D8%A8%D9%8A%D8%B6_%D8%A7%D9%84%D9%85%D8%AA%D9%88%D8%B3%D8%B7
https://ar.wikipedia.org/wiki/%D8%AD%D9%88%D8%B6_%D8%A7%D9%84%D8%A8%D8%AD%D8%B1_%D8%A7%D9%84%D8%A3%D8%A8%D9%8A%D8%B6_%D8%A7%D9%84%D9%85%D8%AA%D9%88%D8%B3%D8%B7


 

 النتائج:

أعلى إحصائيا بشكل  FPN1 -8CG (C /G)كان النمط الجيني في الدراسة الحالية 

كما كان التصوير بالرنين  المجموعة الظابطةملحوظ في المرضى بالمقارنة مع 

 FPN1أعلى بكثير في المرضى الذين يعانون من النمط الجيني ) LICالمغناطيسي 

(GG ( عند مقارنتهم مع النمط الوراثي البريCC.) الرئوي ضغط الشريان  كانايضا

بالمقارنة  FPN1 (GG + GC) الذين لديهم النمط الوراثيعلى بكثير في المرضى ا

 .(CC) الذين لديهم النمط الوراثي البري مع أولئك

  

أعلى إحصائياً  TMPRSS6 (rs855791) (C / C) كان النمط الجيني

لم تكتشف الدراسة  المجموعة الظابط وبشكل ملحوظ في المرضى عند مقارنتهم ب

المختلفة والجوانب  TMPRSS6 الأنماط الوراثيةالحالية أي علاقة مهمة بين 

 .لكبريالمدروسة للحمل الزائد للحديد لدى مرضى الثلاسيميا ا

عدم وجود فروق   HJV 1222N ل نماط الجينية المتغيرةلاا أظهرت دراسة

أعلى  LVPWT كانلكن و .ةالمجموعة الظابطذات دلالة إحصائية بين المرضى و

أظهرت كما  HJV1222N البديل ل النمط الوراثي ملكونبكثير في المرضى الذين ي

  النمط الوراثي البديل لفي أقل بكثير *T2 دراسات التصوير بالرنين المغناطيسي 

.HJV1222N 

البديل  T ، لم يختلف تواتر أليل HJV G320V فيما يتعلق بالنمط الوراثي

 .المجموعة الظابطةبين المرضى و  HJV G320V في

 التوصيات:

عن  تتاثر ان نتائجنا تشير بقوة إلى أن عوامل الخطر الجينية الثابتة يمكن

لمرضى معرضين بشكل وراثية محددة ، مما يجعل ا صفات الاختلاف في طريق

 ينتج أنماط ظاهرية سريرية مختلفة ايضاالحمل الزائد للحديد ومختلف لحدوث 

فترات المتابعة الطويلة  عممجموعات أكبر  نتائج هذه الدراسة علييوصى بتأكيد لذا

 .للمرضى

 


