
  تقییمھ یسبق لم منشور مشترك بحث : الثالث البحث

  الشك  التعدد  حيث من )CBS(سينث  بيتا  السيستاثيون  ج  دراسة
٨٤٤insالأوعیة انسداد أزمة تكرار : المنجلیة الخلایا مرض مرضى في  ٦٨ 

  الدمویة

  :البحث في المشاركون

 محسن سمر ٠ط – عزت محمد غادة ٠د – یسري الھام ٠د٠ا – الجوھري سمیة ٠د٠ا
  صوفي

  :الملخص

 تتمیز التي المزمن الوراثي الانحلالي الدم فقر ھو المنجلیة الخلایا مرض :الخلفیة
 زیادة .الأوعیة انسداد نوبات إلى تؤدي أن یمكن التي والالتھابات التجلط فرط حالة

 الدمویة الجلطات لحدوث مستقل خطر عامل ھو بالدم الھیموسیستین مستوى
 الطفرة .المنجلیة الخلایا مرض في للاھتمام مثیر ھو وبالتالي ، القلب وأمراض

 سینثیز بیتا سیثاثیونین جین في تحدث التي ، ٨٤٤ins٦٨ الشكلي التعدد\الجینیة
)CBS( انزیم نشاط على جینمسیطر ھو و )CBS(، ھوموسیستینمیا فرط یرافقھ. 

 یعتبر وبالتالي ،(CBS)انزیم نشاط من تقلل متخالفة، أو متماثلة حالة في الطفرة، ھذا
   .الشریان لانسداد مستقل خطر عامل

 ھوموسیستینمیا فرط في ومساھمتھا  ٨٤٤ins٦٨ تكرارطفرة لتحدید :الأھداف
 . المنجلیة الثلاسیمیا ومرضى  المنجلیة الخلایا مرض في الأوعیة انسداد وحدوث

 مریض ٣٢ المنجلیة، الخلایا مرض عشرمریض تسعة جتأدر :والأسالیب المرضى
 الأصحاء الضوابط من ٤٢ مع جنب إلى جنبا المنجلیة سمات ٢ و منجلیة ثالاسیمیا
 باستخدام الدم مصل في الھیموسیستین مستوى قیاس تم . والجنس العمر في مطابقین

nephelometry-immune. الأشكال تعدد / طفرة عن الكشف تم(CBS)  
٨٤٤insالتقلیدي التسلسلیللبولیمیراز التفاعل باستخدام ٦٨ )PCR.(   

 و ٪٧٣ و ٪٧٨,٨بنسبة إس بي سي للجین البري النوع حدوث تكرار كان :النتائج
 الثالاسیمیا و المنجلیة الخلایا مرضى و الأصحاء الضوابط مجموعات في ٪٨١,٣

 ٪٢٨,٣و ٪ ١٩ في المتجانس الغیر المتغیر لوحظ وقد .التوالي على المنجلیة
 الثلاسیمیا الضوابطو في فقط المتماثل الجین عن الكشف تم .التوالي على ٪ ١٥,٦و

 مستوى في كبیرة زیادة على العثور تم .التوالي على ٪٣،١ و ٪٢ بمعدل  المنجلیة
 أو متماثلة متغیرات یحملون اللذین الأشخاص في الصیام مصل في الھیموسستین

 تم ).٠.٠٠١< = p( البریة الجینات یحملون اللذین بالأشخاص مقارنة متغایرة



 مرضى في (VOC) الأوعیة انسداد أزمة وتكرار في كبیرة زیادة على العثور
 ارتباط على العثور تم ).٠.٠٥ = p( الطفرة ھذه اللذینیظھرون المنجلیة الخلایا
 ادانسد ازمات(VOC)وتكرار الدم مصل في الھیموسیستین مستوى بین إیجابي

 ومستوى العمر بین إیجابي ارتباط وجد كما ).٠.٠٣ = p ،٠.٣٠ = r( الأوعیة
   ).٠.٠٠٩ = p ،٠.٣٦ = r( الصائم الھوموسیستین

 خطر عامل ھو(CBS) جین في٨٤٤ins٦8 الشكلي التعدد \ طفرة :الاستنتاج
  .المنجلیة الخلایا مرض في ھوموسیستینمیا وفرط الأوعیة انسداد أزمات لحدوث

 


