
  :ثالثالالبحث 

 HBF بمستوى وارتباطھ المصریین الثلاسیمیا مرضى في G γ Xmn I الأشكال تعدد وتكرار الجزیئي التوصیف
   للمرض السریریة والشدة

  الملخص العربى

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

حمراء غیر فعالة دم نتاج كرات إین مما یسبب تكسیر لكرات الدم الحمراء ولفا جلوبالى وجود فائض من سلسلة الأ

  . وفقر دم ینتج عنة مضاعفات مثل تشوة العظام وتاخر النمو وتضخم فى الكبد والطحال

  ةوالضعیف ةوالمتوسط ةنیمیا البحر المتوسط الشدیدأالى  ةكییكلینتقسم انیمیا البحر الابیض المتوسط من الناحیھ الإ

مثل  ةبالبیتا جلوبین جین  كما تعتمد على عدد من العوامل الوراثی ةتعتمد شده المرض على انواع الطفرات الخاصو

الجاما  جلوبین واستمرار وجود الھیموجلوبین  ةانتاج سلسل ةنیمیا البحر ا المتوسط من النوع الفا  وزیادمصاحبتھا لأ

  ھ للمرض.كلینكیالاعراض الإ ةف  الذى یؤثر ایضا على شدإ

جى اكس ام  التوصیف الجزیئى وقیاس معدل تعدد الاشكال الجینى لجین الجاما ةدراس لبحث إلىا اھذ یھدف الھدف:

شدة  ف وإنیمیا البحر المتوسط من النوع بیتا بمصر ومدى علاقتة بمستوى الھیموجلوبین أفى مرضى  ١ان اس

  كیة للمرض.یكلینالاعراض الإ

طفل من مرضى انیمیا البحر المتوسط من النوع الشدید من  ١٠٠على  ةھذه الدراسجریت أ  :الأدوات والطرق

فحص طبى عام وفحص معملى لھؤلاء  تم عمل وقد  .المترددین على قسم الاطفال  والمعمل بمستشفى جامعھ الفیوم 

ین وكذلك فحص وتحلیل فصل كھربائى للھیموجلوب ةو نسبھ الخلایا الشبكی ةدم كامل ة الاطفال یشمل عمل صور

-PCR)و إنزیم التقطیع المتسلسل لمرة تفاعل الب بإستخدام تقنیة  ١جى اكس ام ان اس لجین الجاما الجینى عددالت

RFLP). 

لدیھم النوع المتماثل الجامح لعدم وجود التحور الجینى %) ٩٤فل (ط ٩٤عدد ة أن ظھرت ھذه الدراسأوقد  :النتائج

على فى  أف إمستوى الھیموجلوبین . وكان المتخالف المتحول للتحور الجینيلدیھم النوع %) ٦(اطفال  ٦وعدد 

الحالات التى لدیھا التحور الجینى بدأت اخذ الدم  .ةكبیر ةاحصائی ةبفروق ذات دلال  وجود التحور الجینى عن غیابھ

اء وحجم الدم المكدس  مستوي الھیموجلوبین وعدد كرات الدم الحمرفي رتفاع ،  كما وجد إ قلأبسن متاخر وبمعدل 

  .ةكبیر ةاحصائی ةفى الحالات التى لدیھا التحور الجینى عن الحالات التى لیس لدیھا ھذا التحور بفروق ذات دلال

ولكن وجود ھذا التحور  ةھذا التحور الجینى لمرضى انیمیا البحر المتوسط ضئیل ةان نسب ةظھرت ھذه الدراسأ

یوصى باجراء المزید من  .ةكییكلینعراض الإف وبتحسن شدة الأإجلوبین وى الھیموتالجینى مرتبط بارتفاع مس

 ةخرى التى تؤثر على مدى شدالأ ةتا جلوبین والعوامل الوراثییخرى لجین البالأ ةالدراسات على الاشكال الجینی

  .مرضلل ةكییكلینالإ ةختلاف فى الصورإنیمیا البحر المتوسط مما قد یفسر وجود لأ ةكییكلینعراض الإالأ


