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البرنامج البحثي الشامل للدراسات الجزيئية 
للاضطرابات القنوية الوراثية في المملكة 

العربية السعودية

الاضطرابــات القنويــة الوراثيــة هــي مجموعــة غيــر متجانســة مــن حــالات العجــز واضطرابــات ناتجــة 
عــن خلــل فــي الجهــد الكهربائــي المختلفــة أو القنــوات الأيونيــة. لا توجــد إحصائيــات متوفــرة عــن 
عــدد الأشــخاص المصابيــن بهــذه المجموعــة مــن الأمــراض، ممــا يصعــب التحقــق مــن معــدلات 
فمــن  الســعودية،  العربيــة  المملكــة  فــي  الوراثيــة  القنويــة  بالاضطرابــات  الحقيقيــة  الإصابــة 
المتوقــع أن تكــون الاعــداد عاليــة وذلــك لشــمول الاضطرابــات القنويــة الوراثيــة لأمــراض الجهــاز 
العصبــي، ونظــام الغــدد الصمــاء، وأمــراض القلــب والأوعيــة الدمويــة، والجهــاز المناعــي، والجهــاز 

التنفســي، والجهــاز البولــي، والتــي تمثــل عــبء اقتصــادي علــى النظــام الصحــي.

 إن البرنامــج الشــامل للكشــف والتشــخيص المبكــر عــن هــذه الامــراض يتيــح فعاليــة اعلــى 
للتدخــل العلاجــي وبالتالــي ينعكــس ايجابيــا علــى الجانــب الصحــي والاجتماعــي والاقتصــادي.  يعمل 
الباحثــون للاســتفادة مــن التقنيــات الحديثــة للدراســات الوراثيــة مثــل تقنيــات التسلســل الجيــل 
التالــي والنهــج الجزيئــي شــمولي لتحديــد الجينــات والطفــرات الوراثيــة الجديــدة لأمــراض إضرابــات 
ــراض  ــذه الأم ــة به ــرات المتصل ــي والمم ــل جين ــبكات التفاع ــور لش ــع تص ــة، ووض ــة الوراثي القنوي
ــر لوحــة شــامل للجينــات والتــي ستســتخدم  والبيولوجيــا المرضيــة الخاصــة بهــم، وأخيــرا تطوي

ــإذن الله للتشــخيص، واختبــار الناقــل، والتشــخيص قبــل الــولادة والتشــخيص قبــل الغــرس.  ب

أهداف البحث:

• ــن 	 ــرضى المصاب ــة للم ــل السريري ــراء التحالي إج

المملكــة  في  الوراثيــة  القنويــة  بالاضطرابــات 

العربيــة الســعودية

• تحديــد العوامــل الوراثيــة )طفــرات في الجينات 	

ــببة  ــدة( المس ــات جدي ــك جين ــة وكذل المعروف

وخصوصــا  الوراثيــة  القنويــة  للإضرابــات 

ــا. ــة منه المتنحي

• للطفــرات 	 شــاملة  بيانــات  قاعــدة  إنشــاء 

الوراثيــة القنويــة  الإضرابــات  لأمــراض  الوراثيــة 

• المكتشــفة 	 للجينــات  شــاملة  لوحــة  اعــداد 

ــع للمــرضى  ــا في الفحــص السري للاســتفادة منه

ونواقــل للطفــرات لتشــخيص المــرضى بالمملكــة 

العربيــة الســعودية، وتســهيل التشــخيص قبــل 

ــوراثي. ــخيص ال ــولادة والتش ال

• الجينــي 	 التفاعــل  لشــبكات  تصــور  اعــداد 

الجينــوم  تحليــات  باســتخدام  والممــرات 

التكامليــة الشــاملة عــى أســاس المتغــرات 

اخــرى. وراثيــة  وعوامــل  الجينوميــة، 

• تــم الانتهــاء مــن توظيــف فنيــي المختــر وتدريبهم 	

للتجــارب  العمليــة  والجوانــب  الأجهــزة  عــى 

ــة. الجزيئي

• بالدراســة 	 المشــاركة  والأسر  المــرضى  اختيــار 

المعنيــة. العيــادات  مــع  بالتنســيق 

• التحقــق مــن الأشــخاص المصابــن والذيــن لديهــم 	

 KCNA4 و ،GLRB، NALCN طفــرات وراثية في

)جــدول 1(.

• الفريــق البحثــي في الدراســات الجزيئيــة 	 شرع 

لهــذه  الوظيفيــة  النتائــج  وتحديــد  لتوصيــف 

الإنســان. وفي  الخلويــة  النــاذج  في  الطفــرات 

• وأسرهــم 	 للمــرضى  الأســاسي  الــوراثي  التحليــل 

وتسلســل  الجينــوم  دراســات  ذلــك  وشــمل 

المســتهدفة المورثــات  و  الإكســوم 

• النتائــج الأوليــة بينــت طفــرات جديــدة في المــرضى 	

الســعوديين وشــملت المورثــات التاليــة KCTD7 و

KCNT1 وSLC1A2 وKCNQ2 )جــدول 2(.

• إحــدى 	 في  جديــدًا  وراثيــاً  نوعًــا  تحديــد  تــم 

ــة  ــون متلازم ــد تك ــي ق ــائية، والت ــوات الغش القن

القنويــة. للاعتــالات  جديــدة 

• ــات تتضمــن هــذه العائــات، 	  إنشــاء قاعــدة بيان

والســات السريريــة، والمورثــات المســببة للمــرض، 

وأنــواع الطفــرات المحتملــة.

إنجازات ٢٠١٨
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Gene Chr Mutation Phenotype NAI IM

NALCN 13q33.1 p.W1287L Hypotonia, DD 6 AR
GLRB 4q31.3 p.M177R Hyperekplexia 13 AR

KCNA4 11p14.1 p.R89Q Cataract, DD 4 AR

Gene Chr Refer cDNA Protein Status

KCTD7 7q11.21 NM_153033 c.835C>T p.R278C Ongoing Work
KCNT1 9q34.3 NM_020822 c.2849G>A p.R950Q Ongoing Work
SLC1A2 11p13  NM_004171 c.1466G>C p.G489A Ongoing Work 
KCNQ2 20q13.33 NM_004518 c.1042G>A p.A348T Ongoing Work

جدول ١

المورثات المستهدفة من خلال الدراسات الأولية والمنشورة محليا وعالمياً

جدول ٢ 

المورثات المكتشفة للاضطرابات القنوية الوراثية

AR: Autosomal recessive, DD: Developmental Delay, IM: Inheritance Mode, NAI: Number of 
Affected Individual, Ref: References

• سيقوم الفريق البحثي بإضافة المزيد من المرضى وعائلاتهم بالتنسيق مع العيادات المختصة 	

ومواصلة العمل وفق أهداف وخطة المشروع. كما سيقوم الفريق البحثي بإعداد أوراق 

العمل العلمية لنشرها في المجلات العلمية المتخصصة.
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التوجهات المستقبلية:

المنشورات العلمية




