
2018
علم ينفع الناس

التقرير العلمي

تقارير علمية



هُ  وَقُلْ اعْمَلُوا فَسَيَرَى اللَّ
عَمَلَكُمْ  وَرَسُولُهُ وَالْمُؤْمِنُونَ

سورة التوبة الآية 105



التقرير العلمي 2018  |  تقارير علميةمركز الملك سلمان لأبحاث الإعاقة 45

مركز الملك سلمان
لأبحــــــــــــــاث الإعاقـــــــــــــــــة

بأنهــا  )UNCRPD( تعــرف الإعاقــة  المتحــدة لحقــوق الأشــخاص ذوي الإعاقــة  اتفاقيــة الأمــم 
»مفهــوم متطــور«، والتــي تؤكــد أيضــا أن »الإعاقــة تحــدث بســبب التفاعــل بيــن الأشــخاص 
مشــاركتهم  دون  تحــول  التــي  المحيطــة  والبيئــات  العمرانيــة  والعوائــق  بإعتــال  المصابيــن 
مشــاركة كاملــة وفعالــة فــي المجتمــع علــى قــدم المســاواة مــع الآخريــن ». تشــير التقديــرات إلــى 
أن 15٪ مــن ســكان العالــم )785،000،000 شــخص( لديهــم إعاقــة جســدية أو عقليــة حــادة، بمــا فــي 
ذلــك حوالــي 5 فــي المئــة مــن الأطفــال )التقريــر العالمــي حــول الإعاقــة 2011 - تقريــر أعــد بالاشــتراك 

ــي ( . ــك الدول ــة والبن ــة العالمي ــة الصح ــع منظم م

تــم دعــم مركــز الملــك ســلمان لأبحــاث الإعاقــة كمؤسســة بحثيــة غــر ربحيــة يديرهــا مجلــس إدارة يؤمــن 

ــة  ــرص الممنوح ــم كل الف ــم وأعطائه ــة حياته ــن نوعي ــق في تحس ــم الح ــة له ــخاص ذوي الإعاق ــأن الأش ب

للأشــخاص غــر المعوقــن ليكــون مركــزاً ذا دور بــارز في المســاعدة في تقليــل العبــئ الاجتماعــي والاقتصــادي  

لآثــار الإعاقــة والمســاعدة عــى تحويــل الأشــخاص ذوي الإعاقــة ومتلقــي الرعايــة لمنتجــن فعالــن بالمجتمــع.

وبــا شــك، إن مركــز البحــث العلمــي هــو أداة قويــة مــن شــأنها ان تســاعد عــى تحقيــق نوعيــة أفضــل 

مــن الحيــاة. ولتحقيــق شــعار المركــز »علــم ينفــع النــاس« تــم اتخــاذ إجــراءات لرعايــة وتنســيق وتمويــل 

البحــوث العلميــة والأنشــطة الأكاديميــة التــي يســتهدف مــن خلالهــا ايجــاد الحلــول للمشــكلات الطبيــة 

والبدنيــة والنفســية والتربويــة، والاجتماعيــة والتأهيليــة التــي ســتعود بالفائــدة عــى المجتمــع المحــي عــى 

وجــه التحديــد، والعالمــي بشــكل عــام. تعــد الابحــاث عامــل مهــم في دراســة الوضــع الراهــن حــول قضايــا الإعاقــة وإيجــاد الحلــول اللازمــة لهــا 

ــج  ــات وبرام ــح سياس ــة، وتوضي ــار الإعاق ــف آث ــراتيجيات لتخفي ــات أو اس ــم علاج ــا أو تقدي ــة منه للوقاي

الإعاقــة، وزيــادة كفــاءة تخصيــص المــوارد. قــدم التقريــر العالمــي حــول الإعاقــة توصيــات محــددة لعــدة 

محــاور للبحــث العلمــي عــن الإعاقــة بمــا في ذلــك:

• ــة 	 ــة وكيفي ــة( عــى الإعاق ــات العمراني ــات المحيطــة و البيئ ــة )السياســات والبيئ ــر العوامــل البيئي تأث

قياســه.

• جودة ورفاهية حياة الأشخاص ذوي الإعاقة.	

• معوقات تقديم الخدمات ما يجب عمله للتغلب عليها .	

• برامج الوصول والتصميم الشامل المناسبة لمحدودي الدخل.	

• التفاعل بين العوامل البيئية والظروف الصحية والإعاقة - والعلاقة بين الإعاقة والفقر. 	

• فعالية ترشيد الإنفاق العام على برامج الإعاقة.	
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استســقاء الــرأس الخلقــي هــو عيــب خلقــي يحــدث اثنــاء نمــو الدمــاغ. ومــن النــادر مــا يتــم الإبــاغ 
ــة  ــذه الدراس ــي ه ــل. ف ــاج  المفاص ــع اعوج ــي م ــرأس الخلق ــقاء ال ــا استس ــع به ــالات يجتم ــن ح ع
ــال  ــن الاطف ــدد م ــم ع ــى ولديه ــة الاول ــن الدرج ــة م ــن ذو قراب ــن زوجي ــة م ــرة مكون ــد اس ــم رص ت
المصابيــن باستســقاء خلقــي شــديد فــي الــرأس، ومتلازمــة تعــدد المفاصــل وانتفــاخ البطــن حيــث 

 .ISLR2 تــم ربــط هــذه الأعــراض بوجــود طفــره جديــده فــي الجيــن

متلازمة استسقاء الرأس الخلقي، 
التهاب المفاصل وانتفاخ البطن

 وارتباطها بطفرة ـ  ISLR2  الوراثية

النتائج الرئيسية: 

• تم الكشف عن طفرتين جديدتين كمسبب 	

للمرض و هما : 

(PCDH9: NM_020403.4:c.652T > C:p.(Tyr218His) 
 

(ISLR2NM_020851.2:c.1660delT:p.(Trp-
554Glyfs*40)

• النمط الظاهري ل −Islr2/−  )استسقاء 	

الرأس الخلقي الشديد( وطبيعة الطفرة 

يعتبر داعم قوي لاعتبار ISLR2  الجين 

الكامن وراء هذه المتلازمة.

الشكل يوضح التوزيع العائلي والنمط الوراثي لكلا الطفرتين في 

 PCDH9 و ISLR2

H. رسم بياني دائري لمصاب بجينوم استقساء الرأس.

لا يتــم وصــف التهــاب المفاصــل في نمــاذج 

ISLR-2 للفــران، كــا لا توجــد تشــوهات 

ــرى  ــى أن ن ــم. يبق ــي لديه ــاز الهضم في الجه

مــا إذا كان التوتــر البطنــي التدريجــي الــذي 

مــن  ملخصــاً  الدراســة  عائلــة  في  لوحــظ 

ــن الأسر  ــيتطلب م ــاذج. وس ــذه الن ــل ه قب

المتغــرات  ذوي  المســتقبلية  الدراســات  في 

ــة المقترحــة  ــد الصل المختلفــة في ISLR-2 تأكي

بالمتلازمــة التــي نصفهــا هنــا، وتحديــد طيفهــا 

ــل. ــوتي الكام الفين

تم نشر هذا البحث في المجله العلمية

 American Journal of Human Genetics 

A novel ISLR2-linked autosomal recessive 
syndrome of congenital hydrocephalus, 
arthrogryposis and abdominal distension. 

Alazami AM1, Maddirevula S1, Seidahmed 
MZ2, Albhlal LA3, Alkuraya FS4,5. Hum Genet. 
2018 Nov 27. doi: 10.1007. PMID:30483960.

B-D. صور سريرية لحالة إستقساء الرأس

E-G. صور من تصوير الرنين المغناطيسي تظهر إستقساء الرأس

K. رسم بياني لوني التسلسل

T يبين حذف

الخلاصة والاتجاهات المستقبلية

L. هيكل البروتين ISLR2 تظهر الطفرة والمجالات الوظيفية.I-J. خزعة المستقيم
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دور الطفرات الأليليه في البروتينات  
UFM1 و UFC1 في تطور الدماغ

يلعــب التعديــل اللاحــق للمورثــات مــن خــال إضافــة البروتيــن UFM1، والمعــروف أيضًــا باســم 
ــي  ــة. ف ــاذج الحيواني ــي النم ــات ف ــه الدراس ــا توضح ــو كم ــي النم ــة ف ــغ الأهمي ufmylation ، دورًا بال
ــببات  ــن المس ــيUFM1  م ــوت ف ــل الزيج ــة متماث ــرات الوراثي ــراح ان التغي ــم الاقت ــرة، ت ــة الأخي الآون
المرشــحة للاعتــال الدماغــي المبكــر مــع صغــر تدريجــي فــي حجــم الــرأس. تتضمــن هــذه 
الدراســة إنشــاء موضــع لعــاج الاعتــال الدماغــي الشــديد فــي مرحلــة مبكــرة مــن المــرض مــع 
صغــر الــرأس التدريجــي، حيــث تــم ربــط هــذا النمــط الظاهــري إلــى وجــود طفــرة جديــدة متماثلــة 

.UFM1 الزيجــوت فــي المــورث

النتائج الرئيسية: 

• تحديــد نمطــن جديديــن مــن التأخــر النمــو الــكلي الشــديد مــع العمــى القــري في عائلــة ســعودية 	

. UFM1 عــى وجــه التحديــد، طفــرة جديــده في الجــن .UFC1 واخــرى بريطانيــة وربطهــا بمســار

• التعــرف عــى أربــع عائــات ســعودية أخــرى ذات نمــط ظاهــري مشــابه جــدًا وجميعهــم وجــد لديهــم 	

نفــس الطفــرة في الجــن UFM1. مــع مــا نتــج عــن ذلــك مــن ضعــف في بروتينــات الخليــة.

.UFM على نظام  UFM-1 الشكل: التأثير الجيني لطفرة .A

B. In vitro pull-down assay. Pull-down assay with 
GST-UBA5 and UFM1, UFM1 mutants or LC3B
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(C and D) Immunoblot assay

(E and F) In vitrothioester formation assay of UFM1 by UBA5 

(A) 	 Localization of the key binding sites on 
	 UFC1. Binding sites for E1 and E3 are 
	 indicated.

(B) 	 Bottom: Magnification of Thr106.

(C) 	 Immunoblot assay. (D) 	 In vitro thioester formation assay of 
	 UFM1 by UFC1.

(E) and of UFM1 by UFC1 (F)
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ان التشابه الملحوظ بين النمط الظاهري السريري المرتبط بال UFM1   و UFC1   والاضطرابات 

البيوكيميائية الحيوية للجينين يثير الجدل عن دور أساسي لعملية   ufmylation   في تطوير الدماغ 

البشري. وتشير الدراسة إلى أن اختلال هذه العملية يؤدي إلى متلازمة معترف بها من اعتلال الدماغ 

الحاد وصغر الرأس التدريجي مع أو بدون الصرع في الاطفال. هناك حاجة إلى مزيد من الدراسات 

لتمييز الآلية الدقيقة لاضطراب النمو العصبي المرتبط بعملية ufmylation ، والذي قد يؤدي إلى 

علاجات محتملة خاصة عند اكتشاف طبيعة الطفرات الملحوظة.

تم نشر هذا البحث في المجلة العلمية

Genetics in Medicine

Biallelic UFM1 and UFC1 mutations expand 
the essential role of ufmylation in brain 
development. Nahorski MS, Maddirevula S, 
Ishimura R, Alsahli S, Brady AF, Begemann A, 
Mizushima T, Guzmán-Vega FJ, Obata M, Ichimura 
Y, Alsaif HS, Anazi S, Ibrahim N, Abdulwahab F, 
Hashem M, Monies D, Abouelhoda M, Meyer BF, 
Alfadhel M, Eyaid W, Zweier M, Steindl K, Rauch 
A, Arold ST, Woods CG, Komatsu M, Alkuraya 
FS. Brain. 2018 Jul 1;141(7):1934-1945. doi: 
10.1093/brain/awy135. PMID: 29868776.

الخلاصة والاتجاهات المستقبلية

(E) 	 Immunoblot analysis in case (P2, P3, P4: V:1) and control (C1: a healthy Sudanese young 
	 females) lymphoblasts.
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نموذج مندلي لعيوب الأنبوب العصبي الناجم 
عن متغير دي نوفو جديد في SMARCC1 في 

توأم متطابق 

عيــوب الأنبــوب العصبــي ) NTDs ( عيــوب خلقيــة شــائعة، وتأتــي فــي المرتبــة الثانيــة بعــد عيــوب 
القلــب الخلقيــة، وبنســبة حــدوث 1 فــي كل 1000 مولــود جديــد علــى مســتوى العالــم. وهــي 
عبــارة عــن اضطرابــات متعــددة العوامــل تشــمل علــى عوامــل بيئيــة او وراثيــة علــى حــد ســواء.  علــى 
الرغــم مــن أن الطبيعــة الدقيقــة لهــذه العوامــل وتفاعلهــا لا يــزال غيــر مفهــوم، وفي هذه الدراســة 
تــم وصــف نمــوذج مندلــي NTD جديــد مــن عيــوب الأنبــوب العصبــي يدعــم دراســة نمــوذج الفــأر 
التــي ســبق نشــرها ويســلط الضــوء علــى أهميــة إعــادة تشــكيل الكروماتيــن فــي إغــاق الأنبــوب 

العصبــي.

النتيجة الرئيسية لهذا المشروع تشمل:

• 	occipital encephalo�( للحــالات الشــديدة NTDs  تقري�ـر الت�ـوأم يع�ـاني م�ـن أح�ـادي الزيج�ـوت م�ـع

.SMARCC1  ونقطــة مشــركة مــن المحتمــل أن تكــون متغــرة في )cele and myelomeningocele

• 	non� إلى الطبيعــة الفارغــة المحتملــة للمتغــر المنســوبة إلى الاضمحــال RTPCR  يشـير تحليـ�ل

))sense-mediated decay

• 	         BAF155 يتركز في البشر ويعيد ترميز الكروماتين SMARCC1

• 	  NTDs الفــران التــي تكــون متغايــرة الزيجــوت أو متماثــل الزيجــوت في طفــرة اليليــه تتطــور حالــة

للحــالات الشــديدة لديهــا في شــكل الدمــاغ   

• هــذا هــو أول تقريــر لطفــرة SMARCC1 في البــر. ســوف تســاعد هــذه النتائــج عــى تحديــد طبيعــة 	

المــرض وتحديــد النمــط المظهــري الكامــل المعقــد لإعــادة تشــكيل الكروماتــن BAF في حالــة الأعصاب.

ــزال غــر واضحــة،  ــة مــع NTD لا ت ــة SMARCC1  المتصل ــام، عــى الرغــم مــن أن آلي في الخت

فإنــه ينطــوي عــى الأرجــح عــى ضعــف الكروماتــن مــع اضطرابــات ناتجــة عــن تنظيــم الجينــات 

خــال المراحــل الحرجــة مــن التكــون العصبــي ، كــا هــو مبــن ســابقا في دراســة نمــوذج الفــأر 

المنشــورة ســابقا . ومــن اللافــت للنظــر إلى حــد مــا أنــه عــى الرغــم مــن كونهــا عنــرا أساســيا 

في إعــادة تكويــن الكروماتــن في جميــع الأنســجة، كــا ان هيــاكل الأنبــوب العصبــي هــي الأكــر 

عرضــة لنقــص BAF155، ســواء في الفــران اوالبــر. وهــذا يشــر إلى وجــود شرط محــدد لتنظيــم 

الجينــات الديناميكيــة التــي يتــم إعــادة تشــكيلها خــال عمليــة التكــون العصبــي. 

pheno�  س�ـوف تس�ـاعد الدراس�ـات المس�ـتقبلية في تحدي�ـد طبيع�ـة ه�ـذه الآلي�ـة الجيني�ـة والطي�ـف

typic  الكامــل للطفــرات SMARCC1 في البــر.

الخلاصة والاتجاهات المستقبلية
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SMARCC1 الشكل: يوضح النمط الظاهري لتوأم مصاب بعيوب الأنبوب العصبي المرتبطة بطفرة اليليه جديدة في الجين

FIGURE : NTD phenotype observed in a monozygotic twin with a de novo, likely null, allele 
in SMARC1A. (A) T-2WI image of the index. (B) Right talipes calcaneovalgus deformity and 
left club foot seen in the index. (C) Left convex congenital lumber scoliosis secondary to 
abnormal segmentation. (D) T-2WI image of the twin sister. (E) Sequence tracing of PCR 
(left, DNA) and RTPCR without (middle) and with cycloheximide treatment (right) across 
the variant site. (F) Cartoon of SMARCC1 with the site of likely truncation indicated

تم نشر هذا البحث في المجلة العلمية

American Journal of Genetics in Medicine

A mendelian form of neural tube defect caused 
by a de novo null variant in SMARCC1 in an 
identical twin. Al Mutairi F, Alzahrani F, Ababneh 
F, Kashgari AA, Alkuraya FS. Ann Neurol. 2018 
Feb;83(2):433-436. doi: 10.1002/ana.25152. 
PMID: 29360170
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تحديد النمط الوراثي والمظهري
لصغر الرأس الخلقي

ــى الآن، لا  ــرأس الخلقــي هــو عيــب خلقــي يــؤدي الــى مضاعفــات عصبيــة طويلــة المــدى. ال صغــر ال
يوجــد أي تحليــل مظهــري للحــالات المرضيــة المؤكــدة مــن خــال التحليــل الجينــي الجزيئــي مــن 
ــة.  ــا العصبي ــن الخلاي ي ــة لتكوُّ ــات المهم ــريري للجين ــف الس ــى التصني ــة عل ــاط دال ــم انم ــل رس اج
هــذه الدراســة تهــدف لإجــراء تحليــل مظهــري وجينــي مفصــل للمرضــى الذيــن يعانــون مــن صغــر 

الــرأس الخلقــي.

النتائج الرئيسية: 

• وصف 56 من أنواع صغر الرأس الخلقي الوراثي في 150 مريضا منحدرين من 104 أسرة مختلفة.	

• أظهرت البيانات تداخلً قليلً مع الأسباب الجينية لصغر الرأس بعد الولادة.	

• التمكن من توسيع التداخل السريري والجزيئي بين حالات صغر الرأس الأساسي وحالات صغر الرأس 	

المرتيط بالتقزم. 

• توسيع التداخل بين صغر الرأس الأولي والتقزم البدائي الصغير من الناحية السريرية )قصر القامة في أكثر 	

من %52 من المرضى الذين يعانون من صغر الرأس الأولي( وجزيئيا )على سبيل المثال، نبلغ عن أول 

حالة من صغر الرأس المرتبط بـ CEP135 التقزم البدائي(.

• عيسوت ةبسن ااغتلير الييللأ والموقعي لصغر الرأس الخلقي نع رطيق اكتشاف 37 طفرة وراثية 	

محتملة وجديدة رمللض في 27 مورثا.

• التغيرات في المورثات المؤكدة والمسببة للمرض هي  )ANKLE2  و YARS و FRMD4A و 	

.)PPFIBP1 و CCNH و MAP1B و BPTF ( بينما المرشحه فهي ،)THG1L

تقدم هذه الدراسة مجموعة كبيرة من 

الحالات المصنفة جزيئيًا لصغر الرأس الخلقي، 

حيث بينت النمط الظاهري لـهذا المرض، 

ووسعت من التغاير الوراثي، ووجهت طرق 

الفحص للأطفال المولودين بهذا الخلل النمائي 

الدماغي.

تم نشر هذا البحث في المجلة العلمية

Genetics in Medicine

Genomic and phenotypic 
delineation of congenital 
microcephaly. Shaheen R, 
Maddirevula S, Ewida N, Alsahli S, 
Abdel-Salam GMH, Zaki MS, Tala 
SA, Alhashem A, Softah A, Al-Owain 
M, Alazami AM, Abadel B, Patel N, 
Al-Sheddi T, Alomar R, Alobeid E, 
Ibrahim N, Hashem M, Abdulwahab 
F, Hamad M, Tabarki B, Alwadei AH, 
Alhazzani F, Bashiri FA, Kentab A, 
Şahintürk S, Sherr E, Fregeau B, 
Sogati S, Alshahwan SAM, Alkhalifi 
S, Alhumaidi Z, Temtamy S, Aglan 
M, Otaify G, Girisha KM, Tulbah 
M, Seidahmed MZ, Salih MA, 
Abouelhoda M,  Momin AA, Saffar 
MA, Partlow JN, Arold ST, Faqeih E, 
Walsh C, Alkuraya FS. Genet Med. 
2018 Sep 14. doi: 10.1038/s41436-
018-0140-3. PMID:30214071

الخلاصة والاتجاهات المستقبلية

الشكل: مخطط دائري يعرض توزيع الطفرات الجينية المكتشفة في عينة الدراسة

Pie chart showing the grouping and distribution of the 
variants identified in this cohort into four categories: 

variants in MCPH genes, variants in genes with 
established disease phenotypes in humans, variants 
in genes reported previously as candidate genes, 
and variants in genes with no established disease 
phenotypes in humans.

Variants in genes with established disease phenotypes in humans

RNU4ATAC, PCNT, AARS, BRCA2, PLK4, XRCC4, DDX11, RTTN, ASNS, 
NDE1, PQBP1, TSEN15, DONSON, PHGDH, PSAT1, TUBA1A, OCLN, 
PNKP, KATNB1, EP300, IGF1, CRIPT, SLC25A19, CTSD, BLM, VRK1, 
INO80, ERCC4, FOXG1, NSUN2, SBF1, RARS, ALDH6A1

59.6%

Variants in genes with reported previously as candidate genes:

DNA2, CTU2, SPDL1, WDR4, PHC1, ANKLE2, THG1L, YARS, FRMD4A

12.5%

3.8%

Variants in novel candidate genes:

BPTF, MAP1B, CCNH, PPFIBP1

12.5%

Variants in MCPH genes:

MCPH1, WDR62, CDK5RAP2, ASPM, STIL, CEP135, CEP152, CENPJ, CIT, 
MFSD2A
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توسيع الانماط الظاهرية والطفرات 
الجينية لخلل التنسج العظمي

ــائعة  ــي ش ــف وه ــام والغضاري ــو العظ ــي نم ــة ف ــوب خلقي ــن عي ــاره ع ــي، عب ــج العظم ــل التنس خل
نســبيا حيــث تقــدر نســبة الحــدوث ب 1.3 إلــى 3.2 لــكل 10000 شــخص. حتــى وقــت قريــب، كان 
تشــخيص خلــل التنســج العظمــي يعتمــد بشــكل شــبه حصــري علــى النمــط الظاهــري الدقيــق، 
ــن  ــح م ــة أصب ــارات الجيني ــور الاختب ــع ظه ــن م ــرة. ولك ــعة ذوي الخب ــي الأش ــع أخصائ ــاور م والتش
الممكــن اســتهداف فحــص عــدد كبيــر مــن الطفــرات الوراثيــة المســببة للمــرض بغــض النظــر 
ــه. هــذه الدراســة تهــدف لتوضيــح الخصائــص التفصيليــة  عــن التشــخيص الســريري المشــتبه ب
ــج  ــي التنس ــل ف ــن خل ــون م ــن يعان ــى الذي ــن المرض ــر م ــدد كبي ــة لع ــة الخاص ــة والوراثي المظهري

ــا(. ــا )وراثي ــف جزيئي ــي المصن العظم

النتائج الرئيسية: 

• كشــفت الدراســة عــن 224 طفــرة، منهــا 54 طفــرات مرضيــة جديــدة )٪24( في 123 مــن المورثــات ذات 	

روابــط ثابتــة أو محتملــة بالتســبب بخلــل بالنســيج العظمي.

• 	.) WNT3A, SUCO, RIN1, DIP2C, PAN2 ( تم اقتراح خمس مورثات مرشحة لتسببها بالمرض

• النمــط الظاهــري لأفــراد عينــة الدراســة اظهــر عــن وجــود تشــابه مــع 36 مــن الفئــات المظهريــة المقــرة 	

ــت  ــة كان ــن الانمــاط الظاهري ــة”، في حــن ان 18 م ــات النســيج العظمــي الدولي ــن “منظمــة اضراب م

جديــدة، مثــل الطفــرة الجديــدة فيC3orf17  والمتعلقــة بخلــل التنســج العظمــي.

• ــو-كاري 	 ــة توريلل ــل متلازم ــة، مث ــة معروف ــات مرضي ــدة لمورث ــة الجدي ــب المظهري ــف الجوان ــم وص ت

.PGAP3 ــورث ــة بالم المتعلق

• لوحــظ تأثــر مؤســس قــوي لكثــر مــن الجينــات في هــذه المجموعــة، مــا ســمح لحســاب الحــد الأدنى 	

للأشــكال المتنحيــة الذاتيــة مــن خلــل التنســج العظمــي للســكان في المملكــة )7.16E-04(، وهــو أعــى 

بكثــر مــن المتوســط العالمــي. 

من خلال تبادل البيانات المظهرية والوراثية 

لخلل التنسج الهيكلي في عينة الدراسة الكبيرة 

والمصنفة جزيئياً، ستساهم هذه الدراسة في 

تحسين معدل تشخيص المرضى الذين يعانون 

من هذه الحالات.

تم نشر هذا البحث في المجلة العلمية

 Journal of Genetics in Medicine

Expanding the phenome and 
variome of skeletal dysplasia. 
Maddirevula S, Alsahli S, Alhabeeb 
L, Patel N1, Alzahrani F, Shamseldin 
HE, Anazi S, Ewida N, Alsaif HS, 
Mohamed JY, Alazami AM, Ibrahim 
N, Abdulwahab F1, Hashem M, 
Abouelhoda M, Monies D, Al Tassan 
N, Alshammari M, Alsagheir A, 
Seidahmed MZ, Sogati S, Aglan 
MS, Hamad MH, Salih MA, Hamed 
AA, Alhashmi N, Nabil A, Alfadli F, 
Abdel-Salam GMH, Alkuraya H, 
Peitee WO, Keng WT, Qasem A, 
Mushiba AM, Zaki MS, Fassad MR, 
Alfadhel M, Alexander S, Sabr Y, 
Temtamy S, Ekbote AV, Ismail S, 
Hosny GA, Otaify GA, Amr K, Al 
Tala S, Khan AO, Rizk T, Alaqeel 
A, Alsiddiky A, Singh A, Kapoor S, 
Alhashem A, Faqeih E, Shaheen R, 
Alkuraya FS. Genet Med. 2018 Apr 
5. doi: 10.1038/gim.2018.50. PMID: 
29620724

الخلاصة والاتجاهات المستقبلية

الشكل: مخطط دونات يبين نسبة الظروف المتنحية والمهيمنة، والمرتبطة بـ X في 

مجموعة الدراسة.

الشكل: يوضح المظاهر السريرية للعائلات ذات المتغيرات في الجينات المرشحة الجديدة
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(k–q) A patient with a mutation in WNT3A

(r–x) A patient with a mutation in SUCO

 (e and f) A patient with a mutation in PAN2showing plagiocephaly

(g–j) A patient with a mutation in RIN1 showing plagiocephaly






