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 المس تخلص 

ن وراثة أأحد الطفرات ا  لمرض الأنيميا المنجلية.  تخثر الأوعية الدموية هو جانب هام من الجوانب الفيزيولوجية المرضية    الخلفية:

 الوراثية الخثارية قد تزيد من خطر تجلط الدم في مرضى الأنيميا المنجلية.

 Prothrombin ؛  Methylenetetrahydrofolate   Reductase MTHFR C677Tالخثارية    الجينية  الطفرات  هذه

G20210A and Factor V Leiden G1691A (FVL)  الم   هي الأكثرمن  وتعتبر    سببات  الدم  تجلط  لحدوث  ش يوعآ  

أأحد عوامل الخطر التي قد تؤدي الى حدوث مضاعفات وانسداد الأوعية الدموية في المريض المصاب بالأنيميا المنجلية. تهدف  

المم في  المنجلية  الأنيميا  مرضى  على  السريري  وتآأثيرها  الجينية  الطفرات  هذه  انتشار  نس بة  تحديد  الى  العربية  الدراسة  لكة 

 السعودية.

جراء  تم.  أأصحاء  شخصا    ٩٠  و  المنجلية  بالأنيميا  مصاب  سعودي    مريضا    ٩٠  دراسة  تمت  :الطريقة للثلاث   الجيني  التنميط  ا 

 .  (PCR-RFLP)ة المتسلسلة تقنية تعدد تفاعلات البلمر ة بواسطة  طفرات الجينية الخثاري

للطفر   النتيجة: الزايجوت  متغاير  على  العثور  أأصل    ٢٩في    Factor V Leidenة  تم  المنجلية    ٩٠من  بالأنيميا  مريضآ  

أأصل  ٣٢.٢) من  اثنان  ووجد   )%٩٠  ( الأصحاء  الأشخاص  )%  ٢.٢بين  احصائية  دلالة  ذات  وكانت   )p<0.001 أأما  .) 

 Prothrombin G20210Aبالنس بة لمتغير الزايجوت للطفرة    الأصحاء .  الأفراد  ولا  المرضى  بين  يظهر  فلم  الزايجوت  المتماثل

( . % ١.١أأفراد أأصحاء ) ٩٠( مقارنة بمريض واحد فقط من أأصل  % ٢٠مريضآ  بالأنيميا المنجلية ) ٩٠من أأصل  ١٨وجد في 

انتشاره   نس بة  فكانت  الطفرة  لهذه  المتماثل  الزايجوت  مجموعة   %  ٢.٢أأما  في  موجودأ   يكن  ولم  المنجلية  الأنيميا  مرضى  بين 

احصائ   الأصحاء دلالة  ذو  ذلك  )وكان  بالطفرة  p<0.001ية  يتعلق  وفيما   .  )MTHFR C677T   المتغير النوع  نس بة  كانت 

في مجموعة الضوابط. أأما النوع المماثل الزايجوت لهذه الطفرة   % ١٠في مرضى الأنيميا المنجلية مقارنة ب      %  ١٧.٨الزايجوت 



نسبته   مجمو   %  ١.  ١فكانت  في  وجوده  بعدم  مقارنة  المنجلية  الأنيميا  مرضى  تكن  في  لم  الاختلافات  هذه  ولكن  الأصحاء،  عة 

 ذات دلالة احصائية.

قد  الخلاصة: المنجلية،  بالأنيميا  المصابين  السعوديين  المرضى  بين  الخثارية  الطفرات  هؤلاء  انتشار  نس بة  ارتفاع   تكون   بسبب 

الأنيميا    الذين  المرضى  في  الدموية  الأوعية  مضاعفات  لتطور  رئيس ية  خطر  عوامل  الجينية  الوراثية  الطفرات  هذه من  يعانون 

 .المنجلية
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ABSTRACT 

Background: Vascular thrombosis is the pathophysiological complications of sickle cell disease 

(SCD). Inherited thrombophilic mutations may play a role in increasing the risk of thrombosis in 

sickle cell patients. Factor V Leiden G1691A (FVL), prothrombin G20210A and 

methylenetetrahydrofolate reductase (MTHFR) C677T are the most common genetic mutations 

result in thrombophilia and considered as risk factors that may trigger vascular complications. 

Therefore, this study aimed to investigate the prevalence and clinical impact of factor V Leiden 

G1691A, MTHFR C677T and prothrombin G20210A mutations among Saudi sickle cell 

patients. 

Methods: 90 Saudi sickle cell patients and 90 healthy individuals were recruited. Genotyping of 

the three thrompophilic mutations was performed by polymerase chain reaction-restriction 

fragment length polymorphism (PCR-RFLP) technique. 

Results: The results showed that heterozygous factor V Leiden was found in 29/90 (32.2%) of 

sickle cell patients and 2/90 (2.2%) in control subjects (p<0.001). Homozygous FVL wasn't seen 

among patients and control. Heterozygous prothrombin G20210A was present in 18/90 (20.0%) 

of sickle cell patients compared to 1/90 (1.1%) healthy individuals (p<0.001). Regarding 

homozygote type of prothrombin G20210A, the prevalence in sickle cell group was 2.2% 

(p<0.001). Concerning the MTHFR C677T, the prevalence of heterozygote type was 17.8% in 

the sickle cell group compared to 10% in the control, and regarding homozygote type, the 

prevalence in sickle cell patients was 1.1% compared to none in control but these differences 

were not statistically significant. 



Conclusion: Because of the high prevalence of Factor V Leiden G1691A, prothrombin G20210A 

and MTHFR C677T among Saudi sickle cell patients, these genetic polymorphisms may act as 

major risk factors for developing vascular complications in patients with SCD. 

 


