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 الملخص العربي

- :المقدمة  
دي الى حدوث طفرة في یؤ،اضطراب متنحي  نتیجة ھو مرض وراثي نادر الحدوث ھ مرض جوشی

مما یودي الى  glucocerebrosidaseالى نقص وانخفاض في نشاط الانزیم  GBAجین

ھذا الإنزیم . ومستویات غیر طبیعیة من دھون السفینجولیبیدات glucosyleceramidesتراكم

ونقصھ یؤدي إلى عدم تكسیر الدھون وتراكمھا في خلایا   مسئول عن تكسیر الدھون في الجسم ،

الكبد و الطحال و نقص  بكریات الدم و أمراض العظام بما في ذلك   تضخم الجسم فتتسبب في

ام  ھیعرف مرض جوشی  وھشاشة العظام و تنخر العظم ُشحّ ً باسم ال  ).مرض تخزین الدھون( أیضا

ا ، إلا أن امراض العظام  قد تكون بطیئة في الاستجابة ، یعُد است بدال الإنزیم ھو العلاج الأكثر شیوعً

 . العظام في عفاتالمضلبعض ا حیث لا یُظھر بعض المرضى أي تحسن أو یستمرون في التعرض

 

:لدراسةالھدف من ا  

الأول المنطقة التنظیمیة لجین الكولاجین من النوع  في  ةتواتر الاشكال الجینیتوزیع  و دراسة   

وعلاقتھ بكثافة المعادنفي العظام في موقع التعرف على عامل النسخ المتماثل COLIA في  ١ألفا 

.ضابطةمجموعة بمقارنة  ھوشیجالمرضى المصریین المصابین بمرض   

 
 

:المرضى وطرق الدراسة   

 نوع الدراسة :

من الأفراد  ٣٠و مصري مصاب بمرض جوشیھ مریض ٣٠تم إجراء ھذه الدراسة على عدد 
.وكلا المجموعتین متطابقتین فى الجنس والعمر،الأصحاء كمجموعة ضابطة   

 



    
 :كالاتى متقسیمھ مت

:المجموعة الاولى  

مریض مصري مصاب بمرض جوشیھ یتم اخذ الانزیم التعویضي لھم بصورة  ٣٠عدد  تتضمن
.جامعة القاھرة، منتظمة بمستشفى أبو الریش الجامعي   

:معاییر الاشتمال  

  بواسطة اختبار الإنزیم مریض جوشر حالة تم تشخیصھا على أنھأي 
 سنوات ٥بانتظام لأكثر من )امیجلوسیریز ( على العلاج ببدائل إنزیم 
  سنوات ١٠العمر فوق 

:ستبعادمعاییر الإ  

 یعانى من مرض اخر غیر جوشر ومن المعروف انھ  یؤثر على كثافة العظامض یأي مر 
 التي یمكن أن تقلل من كثافة المعادن بالعظامو تلقى أدویة مصاحبة یضیأي مر 
  العصبي خلل، بسبب ال مساعدةالمرضى غیر القادرین على المشي بدون  

 

):ابطةالمجموعة الض(المجموعة الثانیة  

الذین لا ،وم الفیة بمستشفى جامع رجیةالخاادات ین علىالعی ددمن المتر ٣٠شملت ھذه المجموعة 
.یعانون من أي أمراض مزمنة او أي أدویة توثر على كثافة العظام  

 

شكلیة عن لا ین الى تحلیل الحمض النووي لإكتشاف التعدداتتالمجموعكلا  تم إخضاع قد و ھذا
.)DXA( قیاس امتصاص الأشعة السینیة الثنائيوتم قیاس كثافة العظام باستخدام )  PCR( طریق  

 

- :ائجتالن  
لجین الكولاجین من النوع  TTو GTوقد اسفرت النتائج عن وجود دلالة احصائیة فى النمط الوراثى

مقارنة بالمجموعة ر مرضى جوش فيفي موقع التعرف على عامل النسخ المتماثل ١الأول ألفا 

.الضابطة  

  



    
لعمود الفقري ل ) BMD Z-score(ملحوظ في كتلة العظام  كما قد تبین انخفاض 

؛ من بینھم أربعة مرضى أبلغوا عن تاریخ ٪ في مرضى  الجوشیھ ٣٦.٧في القطنی
كانت  ٪ من المرضي ٤٣.٣إضافة ل  . كسور كبیرة سریریة تدل على ھشاشة العظام

،  ١٢.٣ تكان  لمتوسط نسبة الھیموجلوبین وفقا. منخفضة BMDفي خطر لتطویر 
مریض واحد . ١٩٥.٥ الصفائح الدمویةو  ٦.١عدد كرات الدم البیضاء متوسط  وكان 
ان  أظھرت الموجات فوق الصوتیة .في سن الثانیةلھ  استئصال الطحال تم  فقط 

متوسط  الحدة وسبعة أظھروا تضخم ) ٪٦.٧(تضخم طحال حاد  ى لدیھممرضاثنینمنال
طحال ، وكان ستة عشر منھم تضخم طحال خفیف بینما كان خمسة منھم لدیھم حجم لل

 ١٦.٧لدیھم حجم الكبد طبیعي ولكن  الجوشیھ٪ من مرضى  ٨٣.٣أن  و.لطحاللطبیعي 
 .لكبد متوسط الحدةل ٪ أظھروا تضخم

 

 COLIA1اط بین النمط الوراثي في ھذه الدراسة ، لم یتم العثور على أي ارتب
rs1800012  كثافة العظامو تعدد اشكالھ الجینیةولا)BMD Z(  في العمود الفقري

إلا أنھ تبین .وشیھجالأو الكسوربسبب ھشاشة العظام بین مرضىالقطني ، وآلام العظام 
 .TT و GTزیادة معدل نقص كثافة العظام لدى المرضى الحاملین للشكل الجینى

 

 

وأمراض )  ١٨٠٠٠١٢ COLIA1(بینمحتملةفرضیة وجود علاقة  عززالنتائج تھذه 
 فختلالإا  وشیھ ومع ذلك ، فإنھ لا یزال یتعین توضیح سبب حدوثجالعظام في مرض 

یثیر  ھذا قد. ةالضابط بین المرضىوالمجموعة الأنماط الجینیة المختلفة وزیع أشكال تفي 
 )BMD(كثافة العظام وھشاشتھا  احتمال أنھ قد یشارك في التسبب في انخفاض درجة

  . وشیھجفي مرض 

  

  

  

 



    
:الإستنتاج  

 نسبة كبیرة من . مرض العظامھى  یھأحد المضاعفات الرئیسیة في مرضى جوش

)٪ ٨٠(كتلة العظام  اض فينخفاوجد ان لدیھا  مرضانا  

 

فیما یتعلق  ةالضابطالمجموعة دلالة إحصائیة بین مرضىجوشیھ و وكان ھناك فرق ذ
ن أ امك. Tو  Gوترددات ألیل  COLIA1rs1800012بتوزیع الانماط الجینیةلجین

المجموعة نقاط مقارنة  - Zوالعمود الفقري القطني  T- alleleھناك ارتباط كبیر بین 
  .یھجوشومرضى ةالضابط

 

 COLIA1لم یتحقق مظاھرة الارتباط الكبیر بین الأنماط الوراثیة أو الألیلات 
rs1800012 كثافة العظام و)BMD( یھجوشفي العمود الفقري القطني لدى مرضى 

 

ا بتضخم الطحال أو الكبد وفقر الدم لا یرتبط مدى النقص في كثافة المعادن  ً بالعظام دائم
.أو العمرالعلاج ببدائل الإنزیم الدمویة ، ومدة ائحونقص الصف  

 

 

 

 

 

 

 

 



    
:التوصیات  

  تشیر ھذه الدراسة إلى الحاجة إلى مواصلة استكشاف مجموعات أخرى من
  .المرضى

  افتراضیة أخرى لشرح انخفاض كثافة المعادن بالعظام لدى  اءبن كما یتعین
 .مرضى مرض جوشیھ

 ر الجینى وللتح خرىعلى الاشكال الا تاسادرمن ال دیزاء المرصى باج وی
لفھم الدور الدقیق لھ في التسبب في ھشاشة العظام في مرض  COLIA ١لجین

 .جوشیھ

 
 

 

 


