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  :عنوان البحث

  
متلازمѧة وولѧف ھیرشѧورن ومراجعѧة مصѧابین ب لتوصیف السریري والوراثي لعشѧرة مرضѧى مصѧریینا

  الأدب
  

  :الملخص العربي
 

ھѧѧي متلازمѧѧة متعѧѧددة التشѧѧوھات ) WHS) (OMIM 194190(ن متلازمѧѧة وولѧѧف ھیرشѧѧھور           
عن فقدان جزئي للمادة الوراثیة من الجزء البعید من الذراع القصѧیر  ھناتج يوھ. الإعاقة الذھنیة و الخلقیة

نقѧدم المظѧاھر السѧѧریریة : النتѧائج .الѧوراثي و درسѧنا ارتبѧاط الѧنمط الظѧاھري: البحѧث طѧرق. للكروموسѧوم
تحلیѧѧل تѧѧم إجѧѧراء . ٤pبحѧѧذف مصѧѧابین أقѧѧارب ریغمرضѧѧى مصѧѧریین  ١٠یѧѧة الخلویѧѧة لѧѧـ والنتѧѧائج الوراث

. لمریضѧѧین CGHتѧѧم إجѧѧراء . microdeletionلفحѧѧص متلازمѧѧات  MLPAو  FISHو الكروموسѧѧومات
المحѧدد  WHSحѧذف موضѧع  FISHأثبتѧت . WHSأظھر جمیع المرضى المظھر السریري الأساسѧي لѧـ 

  ثنѧین مѧن المرضѧىموضع المحدد في االفي   MLPA  microdeletion    اظھرت . المرضى في جمیع
حدد مѧدى  لمریضین اءه أجرتم ، التي  CGH تحلیل ال، في حین أن  ذوي تحلیل كروموسومات  طبیعي 
 دوجѧلو الجین المرشح الرئیسي ،LETM1  جینلل حذف تشخیصتم . الأجزاء المحذوفة والجینات المعنیة

 لѧم  ھѧذین المرضѧى احѧد، ومѧع ذلѧك . فѧي اثنѧین مѧن المرضѧى للمتلازمѧھ لѧنمط الظѧاھريا اث ضѧمنجالتشن
ة قѧطنفѧي الم  hemizygosityھѧي متلازمѧة جینیѧة ناتجѧة عѧن  WHS:  جالاسѧتنتا . اثجیعاني مѧن التشѧن

ور المتفرع ، المكتشف في أحد مرضانا ھو اكتشاف جدید صالنا. ٤p16.3میغابایت من منطقة  ٢الطرفیة 
  ذكره مسبقالم یتم ، على حد علمنا ، 

  
  
  
  

 
 

  
  


