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  :عنوان البحث

  
ة مصابین ب لتوصیف السریري والوراثي لعشرة مرضى مصریینا ف ھیرشورن ومراجع متلازمة وول

  الأدب
  

  :الملخص العربي
 

ھور            ف ھیرش ة وول وھات ) WHS) (OMIM 194190(ن متلازم ددة التش ة متع ي متلازم ھ
عن فقدان جزئي للمادة الوراثیة من الجزء البعید من الذراع القصیر  ھناتج يوھ. الإعاقة الذھنیة و الخلقیة

ث طرق. للكروموسوم نمط الظاھري: البح اط ال نا ارتب وراثي و درس ائج .ال ریریة : النت دم المظاھر الس نق
ائج الوراث ـ والنت ة ل ة الخلوی ریین  ١٠ی ى مص ارب ریغمرض ابین أق ذف مص راء . ٤pبح م إج ل ت تحلی

ومات ات  MLPAو  FISHو الكروموس ص متلازم راء . microdeletionلفح م إج ین CGHت . لمریض
ـ  ت . WHSأظھر جمیع المرضى المظھر السریري الأساسي ل ذف موضع  FISHأثبت دد  WHSح المح

ن المرضىموضع المحدد في االفي   MLPA  microdeletion    اظھرت . المرضى في جمیع ین م   ثن
دى  لمریضین اءه أجرتم ، التي  CGH تحلیل ال، في حین أن  ذوي تحلیل كروموسومات  طبیعي  حدد م
 دوجلو الجین المرشح الرئیسي ،LETM1  جینلل حذف تشخیصتم . الأجزاء المحذوفة والجینات المعنیة

نمط الظاھريا اث ضمنجالتشن ھ ل ن المرضى للمتلازم ین م ي اثن ك . ف ع ذل د، وم ذین المرضى اح م  ھ  ل
ن ن التش ن  WHS:  جالاستنتا . اثجیعاني م ة ناتجة ع ة جینی ي الم  hemizygosityھي متلازم ة قطنف

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

  
  
  
  

 
 

  
  


