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 G6PD جينفي  p.Ser188Pheتقصي الطفرة المتوسطية 
 ينلالفقر الدم ال مرضى  لدى

 
 **غالية أبو الشامات *عبد الله لسن

 ***ملمد عمي عجموني
 

 الممخص
لدىّمرضىّعوزّالأنزيمّمنّأكثرّالطفراتّشيوعاp.Ser188Pheًّّالطفرةّالمتوسطيةّّتعدّّ

G6PDّّّانحلالاّّىايسببّوجودوّّ،أوربافيّمنطقةّحوضّالبحرّالأبيضّالمتوسطّوجنوب
غالبّأنّ إلّّ ،فيّالدم،ّوتعرضّحاممياّإلىّشكلّشديدّمنّالنوبّالنحلاليةّوخطيرااّّشديدااّ

تناولّ)ّحينّتعرضيمّلمحفزّانحلاليالىّسريريةّواضحةّّالمرضىّلّيظيرونّأعراضااّ
ّ ّبعضّالأدوية ّأو ّوّّ(.كالأسبرينالفول ّنظراً ّّوجودّعدمالى ّسابقة ّدراسات نسبةّتحدد
ىادفتّىذهّالدراسةّإلىّتقصيّّ؛بينّالمرضىّالسوريينG6PDّ ّالطفراتّالشائعةّفيّجين
ّالمتوسطيةّ لدىّعينةّمنّالمرضىّالذكورG6PDّّّجينفيp.Ser188Pheّّوجودّالطفرة

ّالذينّيعانونّمنّفقرّدمّانحلالي باستخدامّّ،فيّالمجتمعّالسوري،ّوتحديدّنسبةّتكرارىا
ّاذّ%85.18مريضاً(54ّّعينةّالدراسةّ)الطفرةّفيّّىذهّبمغّمعدلّتواترّ.PCR-RFLPتقانةّ

الطفرةّّأنإلىّّيشيرّاممّّّ،(الثمانية)المرضىّّباقيّعندّتكشفّ،ّولممريضاًّّ 46وجدتّلدى
ّ.فيّالمجتمعّالسوريّبينّمرضىّفقرّالدمّانحلاليّشائعةp.Ser188Pheّّالمتوسطية

ّ

 ،ّالطفرةّالمتوسطية،ّفقرّدمّانحلالي.G6PD،ّعوزّالأنزيمG6PDّجينّالكممات المفتالية: 
                                                           

*
 قسمّعممّالحياة،ّكميةّالعمومّ،ّجامعةّدمشق.ّ-طالبّماجستيرّ 
**
 .قسمّعممّالحياة،ّكميةّالعمومّ،ّجامعةّدمشقّ- 
***
 .مخبرّالبحوثّوالستشاراتّالوراثية،ّكميةّالطب،ّجامعةّدمشقّ–قسمّالأطفالّّ- 
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Abstract 

 

Mediterranean (p.Ser188Phe) mutation is the most common mutation 

amongst G6PD deficiency patients in the Mediterranean region and 

South Europe. It causes a severe hemolysis and a massive occurrence 

of hemolytic crisis in blood. Most patients do not show clear clinical 

symptoms unless they are subjected to a causative agent (fava bean or 

aspirin). Since there were no previous studies verifying the frequency 

of common mutations in G6PD gene amongst Syrian patients. this 

study aimed to investigate the existence of Mediterranean mutation in 

the G6PD gene amongst male patients suffering from hemolytic 

anemia, and determine its frequency in Syrian population using PCR-

RFLP technology .The frequency of Mediterranean mutation in the 

sample study (54 patient) was 85.18%; 46 patients were found to 

exhibit the mutation while the remaining 8 patients did not show the 

mutation studied. We conclude that the Mediterranean p.Ser188Pheّ
mutation is common amongst hemolytic anemia in Syrian population.   
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 :المقدمة
ّمدةّكرياتّتعيش ّعادة ّالحمراء ّذلكّطبيعييوماًّّ 120 - 110الدم ّبعد ّوتتحطم ّااّ،
الدمّكرياتّىناكّبعضّالأمراضّالتيّتسببّتحطمّّإلّأنّ.منّقبلّالطحالّوتزال

ّالدمّالحمراءكرياتّتحطيمّيطمقّاصطلاحاًّعمىّعمميةّّاذ الحمراءّبشكلّمبكرّجداً،
ّب ّ)انحلال ّويحدث(hemolysisالدم ّالدمّ، (Hemolytic anemiaّ)ّالنحلاليّفقر

الخلاياّّإنتاجّمنّالعظامّأنّيتمكنّنخاعّقبلّمبكراًّّالدمّالحمراءّكرياتّعندماّتنحل
-Glucose-6)فوسفاتّديييدروجيناز6ّّأنزيمّغموكوزّويؤديوتعويضياّّ[1]ّالمحطمة

phosphate dehydrogenase, G6PD)ًّّّكرياتحاسماًّفيّالحفاظّعمىّسلامةّدورا
وذلكّمنّخلالّتحفيزّمرحمةّميمةّّالدمّالحمراءّوالمحافظةّعمىّعمرىاّالفتراضي،

حيثّيخفضّمنّالمُكافِئاتّالتيّتحافظّعمىّالتوازنّفيّعواملّّةالكريفيّاستقلابّ
ّّةالأكسد ّّ(redox)والإرجاع ّالسيتوبلاسما، ّمنّضمن ّالخمية ّيحمي ّالذي الأمر

ّوبعضّ ّكالعقاقير ّوبعضّالمركباتّالعضوية ّالأكسجين ّعن ّالناتجة ّالحرة الجذور
ّ[2]ّمستقمباتيا ّأنزيمي. ّالجسمG6PDّّوجد ّجميعياّفيّخلايا ّوىو ضروريّبشكلّ،

ّالحمراءّوسلامتيا ّالوظيفيّالسويّلكرياتّالدم ّخاصّلمحفاظّعمىّالأداء ّيعدّّّاذ،
ّ ّّالرئيسيالأنزيم ولّالغموكوزّوّفيّمسارّالبنتوزّفوسفات، ّ-6فوسفاتّإلىّّ-6يُحا

ّغموكونولكتون phosphogluconolactoneّ-6)ّفوسفو ّالتفاعلّ( ّىذا ّعن وينتج
ّالأساسي ّالمرجع NADPHّّالعامل ّكانت، ّوّّولمّا ّلّتممكّنواة لّالكرياتّالحمراء

ّيعدّّ ّالمسار ّىذا ّفإن ّحتىّجسيماتّريبية، ّول ّالرئيسّّجسيماتّكوندرية المصدر
ّNADPHّ[3]ّلتأمينّجزيئاتّالـ .ّ ّيحميNADPHّّّالعاملوتأتيّأىمية منّكونو

(reactive oxygen speciesّالخلاياّمنّتراكمّالجذورّالأوكسجينيةّعاليةّالتفاعميةّ)
ّسامة ّمستويات ّثمّّوّّ.إلى ّّمن ّأنزيم G6PDّّفإن ّيعدNADPHّّّوالـ نّيعاممان

ّوفوقّّنيمفتاحي ّالمؤكسدة ّالعوامل ّالناتجّعن ّالضرر ّمن ّالكرياتّالحمراء لحماية
ّ.[ 5-4]ّالأكاسيد
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ّ Xتقعّعمىّالذراعّالطويمةّمنّالصبغيّالجنسيّ(gene)ّجينG6PDّّيرمزّلأنزيم
(6-7ّ ّالتؤديّالطفراتّ(. ّفيّأنزيمّجينفيّتمك -G6PDّ(Glucose-6ّإلىّعوز

phosphate dehydrogenase deficiency)ّّيعدّّوّ،ّستقلابيوانخفاضّفيّنشاطوّال
(ّالتيّتصيبّالكرياتenzymopathiesّعتلالتّالأنزيميةّ)منّأكثرّالىذاّالعاوزّ

ّفيّالعالم ّوّّالحمراء ّمن ّشيوعاًّواحد ّالضطراباتّالوراثية ّ[4]ّأكثر يقدرّوجودّّاذ،
ويلاحظّانتشارّىذاّّ،[8]ّنّبعوزّفيّىذاّالأنزيمّحولّالعالميمميونّفردّمصاب344ّ

ّةالمرضّبشكلّرئيسّفيّمنطقةّحوضّالبحرّالأبيضّالمتوسطّوجنوبّشرقّآسي
ّإفريقي ّفي ّمرضّّ،ةوكذلك ّفييا ّالمستوطن ّالبمدان ّالمرضّفي ّتكرار ّمعدل ويقدر

ّ ّالملاريا ّطفيمي ّيسببو ّ)الذي ّالبلاسموديوم( ّّ،%8.0بحدود ّقرابة ّيكافئ 220ّوىذا
اّفيّالبمدانّالأخرىّالتيّلّيشيعّفيياّأمّّ،ّمميونّامرأة133ّوّ،مميونّرجلّمصاب

ّ ّالمرضّبحدود ّتكرار ّمعدل ّفيقدر ّمرضّالملاريا ّحسبّّاذّ،%5.3انتشار قدر
ّ.[9]مميونّامرأة35ّّوّ،مميونّرجلّمصاب61ّوجودّقرابة2010ّّإحصائيةّأجريتّعامّ

ّتقملّمنّفعاليتوّوّ ّفيّالأنزيم ّالطفرة ّالأمرّبأنّوجود تقملّقابميةّّمنّثمّّيفسرّىذا
غالباًّماّّ.[04]تراكمّفوقّالأكاسيدّضمنّالكريةّالحمراءالىّنظراًّ،الطفيميّعمىّالحياةّ

ّي ّالأنزيمترافق ّدمّعوز ّفقر ّحالة ّّمع ّالمريضّأعراضّّاذانحلالي، ّعمى تظير
ّالعينين ّوبياض ّالجمد ّواصفرار ّكالشحوب ّالمونّّ،اليرقان ّإلى ّالبول ّلون وتحول

.ّولكنّ[11]الداكن،ّوكذلكّالشعورّبالإرىاقّوضيقّالتنفسّوازديادّسرعةّخفقانّالقمب
حينّالىّلّيظيرونّأعراضاًّسريريةّّلحسنّالحظّفإنّالغالبيةّالعظمىّمنّالمرضى

ّالتأكسديّكتناولّبعضّالعقاقيرّأوّالصابةّ ّإلىّعاملّمحرضّللإجياد تعرضيم
ّ.[4]ّبالنتاناتّأوّتناولّالفول

زّكلّمجتمعّ.ّيتميّّ[12]ّعمىّالأقلطفرةّمختمفة186ّّّقرابةّالـG6PDّّجينفيّالّوجد
،ّ[13]مجموعةّمعينةّمنّالطفراتّيمكنّأنّتشكلّسمةّخاصةّليذاّالمجتمعّبتكرارّ
G6PD Aّنّأنّالطفرةتبيّّّسبيلّالمثال:فعمىّ

والحصريّالسببّالوحيدّّتقريباًّّتمثلّ-
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ّأنزيم ّالأفريقيG6PDّّلعوز ّالمجتمع ّّ،في ّالحالتّ %95بنسبةوتظير ّمن فيّ،
ّالمتوسطيةّتنتشرّحين ّالشرق p.Ser188Phe الطفرة ّفيّحوضّالمتوسطّومنطقة

ّ[14-15]ّالأوسطّوأجزاءّمنّاليند منّحالتّعوزّّ%60.4بينتّالدراساتّأنّّوقد.
ّالطفراتّأكثرّأنّالبحوثكماّأظيرتّ.ّ[16]ّتعودّلمطفرةّالمتوسطيةّفيّاليندّالأنزيم

وفيّالإماراتّالعربيةّّ.[17-18]ّشيوعاًّفيّالمممكةّالعربيةّالسعوديةّتعودّلمطفرةّالمتوسطية
فيّحينّبمغتّّ،[19]ّالأنزيمعوزّمنّحالتّّ %55.5المتحدةّشكمتّالطفرةّالمتوسطية

بمغّفيّحينّ،ّ[21]سمطنةّعمانّفيّ%65.2وّ[20]ّفيّالكويتّ%72.9نسبةّىذهّالطفرةّ
ّ.[22]عوزّالأنزيمّمرضىّبينّ%84.2ّإيرانفيّّمعدلّتكرارّالطفرةّالمتوسطية

ّإلىّفقرّدمّانحلاليّحاد ّالمتوسطية ّالطفرة لىّانخفاضّفيّفعاليةّّ،يؤديّوجود وا 
ّ.[23]ّ%1ّإلىّأقلّمنّوقدّتصلّفيّبعضّالحالتّ،%10ّمستوىّأقلّمنالأنزيمّإلىّ

لّّالطفرةليذهّّىذاّالنخفاضّالواضحّفيّالفعاليةّالأنزيميةّفإنّالمرضىّالحاممينّومع
ّ ّالغالبّيظيرون ّفي ّواضحة ّسريرية ّأعراضاً ّانحلاليّالى ّمحفز ّإلى ّتعرضيم حين

[24]( Niridazole،sulfamethoxazole)ّمثلّ،كتناولّالفولّأوّبعضّأنواعّالعقاقير
فضلااّّ.

نّأنّالفعاليةّالأنزيميةّقدّتشكلّمعياراًّتنبؤياًّضعيفاًّفيّحالتّانحلالّذلكّتبيّّّعنّ
لذاّيمجأّمعظمّالباحثينّفيّالوقتّ،ّ[25]ّالدمّالحادّولّتتماشىّمعّالمعطياتّالسريرية

ّ،الختباراتّالكيميائيةّالحيويةالحاليّإلىّاعتمادّالتشخيصّالجزيئيّتلافياًّلمحدوديةّ
،ّالتيّيمكنّأنّتنشأّمنّعدةّطأأوّاليجابيةّالخّالخطأّالنتائجّالسمبيةولتقميلّنسبةّ

ّ،[26]وعمرّالكرياتّالحمراءّودرجةّالحرارةreticulocytesّّعواملّكزيادةّعددّالشبكياتّّ
ّالطفراتّإلىّّيدفتالختباراتّعمىّالمستوىّالجزيئيّّفإنّذلك،ّفضلااّعن تحديد

ّ ّالأنزيم ّلعوز ّالطفراتG6PDّالمسببة ّىذه ّوتيرة ّاختلاف ّبسبب ّمجتمع ّكل ّفي
ّبينّالمجتمعات.ّوتكرارىاّتكرارااّكبيرااّ
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نسبةّتكرارّالطفرةّالمتوسطيةّبينّالىّّتشيردراساتّفيّسوريةّّ،حتىّالآنلّتوجدّ
تقصيّوجودّالطفرةّالمتوسطيةّّالمرضىّالسوريين،ّلذاّىدفناّمنّخلالّىذهّالدراسةّإلى

 عندّالمرضىّالذينّيعانونّمنّفقرّدمّانحلالي،ّوتحديدّنسبةّتكرارىاّلدييم.

 عينة الدراسة وطرائق البلث:
ّ ّمن ّالدراسة ّلمشفىّالأطفال43ّّتألفتّعينة ّالمراجعين ّالمرضى ّمن ّذكراً مريضاً

جاؤواّإلىّالمشفىّالذينّوّ،4403ّبينّشيريّآذارّونيسانّّ)جامعةّدمشق(ّالجامعي
أُخِدتّموافقةّالمريضّّ.سنوات04ّ-4راوحتّأعمارىمّبينّّاذّبأعراضّانحلالّدم.

دمّمنّالمل4ّّمقدارّوسطياًّعميوّسحبّّوبناءاّّ،وليوّمنّأجلّمشاركتوّفيّالدراسةوّ
DNAّعزلّالـّالدراسةّوّّلإجراءEDTAّيحويّمانعّتخثرّّأنبوبّفيّمريضّمنّكل

ّّالجينومي.
الطفرةّّتقعّ.[27]ّالجينوميDNAّالـّاستخلاصفيّّكموروفورمّ-طريقةّالفينولّاتبِعات

(ّ ّّ(c.563C > T, p.Ser188Pheالمتوسطية ّالّالكسونفي ّمن ّجينالسادس
G6PD،ّّّتضخيمّّلأجلاستُخدِمات ّالمحيطةّبموقعّالطفرة ،ّ)مشارعّبادئاتالمنطقة

primers)ّّاحتوىّتفاعلّالـّّ.[18]ّحسبنوعيةPCRّّحجمّنيائي(20 µlّعمى)ّّقرابة
100 ngّDNAّّجينومي ّو200µMّdNTPsّ(GeneDirexو، ،)5%ّDMSOّ

(dimethylsulphoxide،)ّ(ّ ّمنيماّ(nM 300وبادئتين ّتاكلكلٍ ّوأنزيم بـوليميرازّّ،
(GoTaq 5 U/ µl, Promega)ّ،ّدارئوّفضلااّعن(ّ1الأنزيمx)ّّتضمنتّكلّتجربة.

ّ ّالـ ّاستبُدِلّفيو ّسمبياً ّنفسوّمنّالماءّالمقطرّ)شاىدDNAّّشاىداً الجينوميّالحجم
ّ ّ ّأُجرِيّالتفاعلnon-template control ,NTCّخالّمنّالركيزة ّالتموث. ّلمراقبة )

ّ ّالـ ّجياز PCRّ(Eppendorf Mastercyclerّفي ّما(. ّيأتيّوفق ّأوليّ: تسخين
ّ ّّ°94بدرجةّحرارة ّّدقائق.5ّمدة ّبـ ّتألفتّمن44ّمتبوعاً ّ)دورة ّتسخين15ّّ: ثانية
ّ ّّ،°94بدرجةّحرارة ّبدرجةّحرارة 61ثم

oّّ ّالتصاقّالبادئات30ّمدة ّّثانية 30ّيتموىا
نيائيةّبدرجةّالستطالةّوكانتّالّ(.منّأجلّاستطالةّالبادئات72ّ°ثانيةّبدرجةّحرارةّ



 9102 ثانيالعدد ال ـ( 53) مجمة جامعة دمشق لمعموم الأساسية  ـالمجمد
 

38 
 

صُورتّوّّ%2غاروزّالألامةّعمىّىُّحمتّنواتجّالتضخيمّرُّ.ّدقائق7ّمدة72ّّ°ّحرارة
 Restriction)ّأطوالّالشدفّالمقيدةأشكالّتعددّاستُخْدِماتّطريقةّّ.اليلامةّلمتوثيق

Fragment Length Polymorphism (RFLP)ّ)ّّالمتوسطية لتقصيّوجودّالطفرة
ّالمرضى ّالتقييدّعند ّأنزيم MboIIّّ(restriction enzyme،)القتطاعّباستخدام

(NEW ENGLAND BioLabs© Inc)ّّّاذ ّالـ ّتفاعل ّلمنتج PCRّأُجريّىضم
نِعةوفقّتعميماتMboIIّّالتقييدّّأنزيممعّّالسابق نواتجّاليضمّّرحّمتّ.الشركةّالمُصا

ّ ّأغاروزّعمىّىُّ)القطع( ّالوزنّالجزيئيّوX TBEّّ 1ّدارئوفيّ%0.4ّلامة تحديد
ّوذلكّّ،ليا مّمّالناتجةّبمكانّرحلانّشدفّالسDNAُّّبمقارنةّمكانّرحلانّشدفّالـ

ّ(.GeneDirex, 100bp ladder H3 RTU) الوزنيّالجزيئي
ّ–كميةّالعمومّّ–قسمّالبيولوجياّّ–فيّمخبرّالبحوثّوالدراساتّالعمياّّالدراسةأجريتّ

ّجامعةّدمشق
 :النتائج والمناقشة

ّجينالفيّ(c.563C > T, p.Ser188Pheّالطفرةّالمتوسطيةّ)ّأظيرتّنتائجّتقصي
G6PDّّّنسبةّتكرارّبمغتّممنّيعانونّمنّأعراضّانحلالّدمذكراًّّمريضا43ًّّلدى
ّلدىّّاذ.74.07%ّ ّالطفرة 35ّّوجدتّىذه ّالمرضىّالبأمّّمريضاً ّتشاىدّا اقينّفمم

ّالطفرة ّىذه ّّ.(0)الشكلّلدييم ّتحديد ّأظيرتّنتائج ّّتركيزوقد دىّلG6PDّالأنزيم
ّأُّ ّالتي ّالمرضى ّخِّمعظم ّذت ّقيميا ّالجامعيّمشفىمن ّجمعّّالأطفال )مكان

تركيزّالأنزيمّلدىّالمرضىّّبمغّمتوسطّاذّالتركيز.انخفاضاًّممحوظاًّفيّّ،العينات(
04*وحدة/لّّ(2.6 45.2±)

لأنزيمّاّلتركيزالقيمّالطبيعيةّّتعدّّّفيّحين،ّكريةّحمراء8ّ
(040±04ّ ّوحدة/ل )*04

ّمشفى8ّّ ّفيّمخبر ّالكيتّالمستخدمة ّوفق ّحمراء كرية
(ّ ّ(Randoxالطفال ّالأنزيمممّّ، ّفي ّعوز ّحالة ّلدييم ّالمرضى ّىؤلء ّأن ّيؤكد ّا

G6PD.ّ
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ّ
 

 PCR الـمنتجات هضم لنواتج  % 1.5عمى هُامة الأغاروزالرلان الكهربائي صورة  (1) الشكل
يبدو . MboIIباستخدام أنزيم التقييد  عمى المريض ورقمه( P)تدل  مرضى 8من لعينة مؤلفة

 يلمانل  121والمريض رقم  81أن المريض رقم ( Mسمّم الأوزان الجزيئية )ببوضوح بالمقارنة 
في اللالة ف. باقي المرضى فمديهم الطفرة اأمّ ، G6PD جينالطفرة المتوسطية المدروسة في ال

المدروسة  PCRموقع تقييد طبيعي في شدفة الـ  MboIIالسوية )عدم وجود طفرة( يوجد للأنزيم 
(bp393)،  ّيكون ناتج قطع الشدفة المذكورة  ومن ثم( 363شدفتين اثنتين bp  وbp 21).  ّا أم

 bp 21 ة)ترلل الشدف( bp ,119 bp, ،bp 21 244) فتنتج ثاث شدف لال وجود الطفرةفي 
 (%  1.5يزها عمى هُامة الأغاروزلذا من الصعوبة تمي،رة ضمن الهام بسرعة كبي

ّ

ّّيُعدّّ ّبالصبغيG6PDّمرضّعوزّالأنزيم ّالمرتبطة ّالمتنحية ّمنّالأمراضّالوراثية
تتوافقّنتيجةّىذهّّ.[11]لذلكّفإنوّيلاحظّأكثرّبينّالمرضىّمنّالذكورّ،Xالجنسيّ
ّ ّالدراسة ّالدراساتّالعالمية، ّمن ّالمتوسطيةّعدّّتُّّاذمعّعدد أنماطّّأكثرّمنّالطفرة
ّعدةّحولّالبحرّبمدانٍّأجريتّفيّفالدراساتّالتيّ،G6PDّّجينشيوعاًّفيّالطفراتّ

ّ ّومصر، ّكاسبانيا، ّالمتوسط ّالأبيض ّوّواليونان ّالسعودية، ّفي ّالبحرين،وّكذلك
يرانّوّ،ّتركياوّّ،الكويتوّ،ّالعراقوّ لدىّمرضىّّشائعةّالطفرةىذهّأنّتؤكدّباكستانّوا 
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بينّّااّكبيرّّاختلافااّالطفرةّتختمفّىذهّنسبّتكرارّغيرّأنّ.ّG6PDّ[28]عوزّالأنزيمّ
ّشممتوّفيّالعراقّّأجريتالدراسةّالتيّّنتائجنتّبيّّّسبيلّالمثالفعمىّالمجتمعات،ّ

،ّ(% 75.41)منيمّيحممونّالطفرةّالمتوسطيةّبنسبةّتكرار46ّّبأنّّذكراًّّمريضا61ًّّ
ّ(% 1.64)أيّبنسبةG6PD-Chathamّّيحملّالطفرةّّّفقطمنيمّّوأنّمريضاًّواحداًّ

G6PDAوآخرّيحملّالطفرةّ
- 
لمّتظيرّأيّمنّالطفراتّّفيّحينّ(% 1.64)بنسبةّّ 

ّعن ّالباقينالسابقة ّالمرضى ّ[29]ّ(مريضا13ًّ )ّد ّتبيّّ. ّالسعودية ّالطفرةّوفي ّأن ن
مقارنةّبباقيّالطفراتّّ(%89.1)بمغتّنسبةّتكرارىاّّاذالمتوسطيةّىيّالأكثرّتكراراًّ

ّ ّمن ّأقل ّتكرارىا ّنسب ّكانت ّالتي %1 المدروسة
ّحيثّّ.[18] ّالبحرين ّفي وكذلك

منّمرضىّعوزّ(ّ%91)الغالبيةّالعظمىّّأنّ(2004)المؤمنّوزملائوّأظيرتّنتائجّ
منّالمرضىّلدييمّطفراتّّ%9وأنّقرابةّالـّّ،الطفرةّالمتوسطيةلدييمG6PDّّّالأنزيم

ّال ّفي ّأخرى G6PD ّجينمتنوعة
[29]ّ ّممّّ. ّالمتوسطية ّالطفرة ّأن ّعمى ّيدل تمثلّا

بقيةّالطفراتّالمعروفةّفيّمنG6PDّّلدىّمرضىّعوزّالأنزيمّّتواتراًّالأكثرّّالطفرة
ّأمّّّ.جينال ّفي ّّ،التيّأجريتّفيّمصر (2014) عثمانّوزملائوّدراسةا بمغتّفقد

عوزّحالةّبينّواضحّوجودّارتباطّمعنويّمعّّ%94.7ّنسبةّتكرارّالطفرةّالمتوسطية
جلّلأّأجريتالتيّّ (2014)فيّاليونانّ Molouفيّدراسةوّ.ّ[31]ّالأنزيمّووجودّالطفرة

ّالمتوسطيةّلدىّّتقصي ّالمصابينّبعوزّالأنزيمّالأطفالّوجودّالطفرة حديثيّالولدة
G6PDّّ ّالطفرة ّتمك ّوجود ّّفعاليةبوربط ّأنتبيّّالأنزيم ّّن ّىؤلءّّ%50نسبة من

ّّ.[32]ّالطفرةّالمتوسطيةّالأطفالّيحممون
43ّمنّأصلّفقطّمرضىّّثمانيةّلدىفيّدراستناّىذهّالطفرةّالمتوسطيةّلمّتُلاحظّ
عندّىؤلءّالمرضىّأيضاًّّاًّتركيزّالأنزيمّكانّمنخفضأنّّنظرااّالى،ّمدروساًّمريضاًّ

ّأنيم ّالمحتمل ّّيحممونّفمن ّالطفرات ّالمتوسطيةG6PDّّجينفي ّالطفرة ّغير
ّ.انحلالّالدمتّإلىّوأدّّلدييمّعوزّالأنزيمّحالةّّسببتّالمدروسة
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وتحددّنسبةّ،تُعدّىذهّالدراسةّالأولىّفيّسوريةّالتيّتجرىّعمىّالمستوىّالجزيئيّ
ّالمتوسطيةّ أنّعينةّالدراسةّّومع،G6PDّ جينفيّال p.Ser188Pheتواترّالطفرة

ّيدلّعمىّ(ّإلىّحدّما)صغيرةّ ّأولياً ّتعتبرّمؤشراً إلّأنّالنتائجّالتيّحصمناّعمييا
ّفيّالمجتمعّ ّالطفرة ّوّالسوريمدىّانتشارّىذه منّإجراءّالمزيدّمنّّلّبدّّّمنّثمّّ،

،ّوتحديدىاG6PDّّجينلمعرفةّنسبّانتشارّباقيّالطفراتّفيّالّالبحوثالدراساتّوّ
ّيعدّّلسيّّوّ ّالمجتمع ّالطفراتّضمن ّمسح ّنتائج ّأن ّالتأسيسّإلىّّما ّفي ّميمة أداة

ّعمىّنسبّانتشارّالطفراتّوأنماطيا.ّّّقاعدةّبياناتّجزيئيةّتدلّّ
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