
  

   :سابعالالبحث 

 مرض من یعانون الذین المصریین المرضى في العظام بھشاشة وعلاقتھ COLIAI لجین الجینى الأشكال تعدد
  جوشیھ

  

  الملخص العربى          

و التي تؤدي إلى  glucocerebrosidaseضطراب متنحي ناتج عن حدوث طفرة في جین إ مرض جوشیھ ھو

یعد           . glucosyleceramidesمما یؤدي إلى تراكم  β-glucocerebrosidaseإنخفاض في نشاط إنزیم 

تجابة. و یعد جین استبدال الإنزیم ھو العلاج الأكثر شیوعا ، إلا أن مضاعفات  العظام  قد تكون بطیئة  في الإس

COL1A1  .أحد الجینات المرشحة الرئیسیة لحدوث كسور ھشاشة العظام  

في موقع  COLIA1دراسة معدل توزیع الاشكال الجینیة  في المنطقة التنظیمیة لجین یھدف ھذا البحث الي  الھدف:

مصابین بمرض جوشیھ التعرف على عامل النسخ وعلاقتھ بكثافة المعادن في العظام في المرضى المصریین ال

  مقارنة بمجموعة ضابطة من الأصحاء.

من الأفراد  ٣٠مریض مصري مصابین بمرض جوشیھ و ٣٠تم إجراء ھذه الدراسة على عدد الطرق: الأدوات و

وتم قیاس كثافة  إجراء الفحص السریري تین الىھذا وقد تم إخضاع  كلا المجموعالأصحاء كمجموعة ضابطة.

) و تحلیل الحمض النووي لإكتشاف التعددات الشكلیة DXAامتصاص الأشعة السینیة الثنائي ( العظام باستخدام قیاس

  . PCR-RFLP)تفاعل البلمرة المتسلسل و إنزیم التقطیع (إستخدام عن طریق  COLIA1لجین 

قطني في )  للعمود الفقري ال BMD Z-scoreأظھرت نتائج ھذه الدراسة وجود إنخفاض في كثافة العظام  (النتائج:

)  للعمود الفقري القطني في BMD Z-score%) من مرضى الجوشیھ و كذلك وجود إنحفاض شدید في (٤٣(

كان ھناك فروق ذو دلالة إحصائیة بین مرضى جوشیھ والمجموعة الضابطة فیما ٪) في مرضى  الجوشیھ. ٣٦.٧(

٪) من مرضى جوشیھ كان لدیھم  ٦٦.٦(أظھرت النتائج أن  ، فقد  COLIA1یتعلق بتوزیع الانماط الجینیة لجین 

٪) كان لدیھم النمط الجیني ٦.٧ (      ) و فقطG/T٪) كان لدیھم النمط الجیني (٢٦.٧) بینما (G/Gالنمط الجیني (

)T/T .( بینما في المجموعة الضابطة)لدیھم النمط الجیني (كان ٪)  ٩٣.٣G/G) كان لدیھم النمط ٧.٧) بینما (٪

فیما یتعلق ب    COLIA1ناك فروق ذو دلالة إحصائیة عالیة بین مختلف الأنماط الجینیة لجین ). كان ھG/Tالجیني (

Z-score  مما یشیر إلى وجود ارتباط بین الأنماط الجینیة لجین ،COLIA1  وZ-score للعمود الفقري القطني.  

وأمراض العظام في  COL1A1فرضیة الارتباط بین تعدد الأشكال الجیني لجین ونستخلص من ھذه الدراسة أن  

  مرض جوشیھ ممكنة  على الأرجح وقد تؤثر بشكل كبیر على إعادة تشكیل العظام.

 


