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الملخص
يعتبر كل من مرض البهجت و حمى البحر الأبيض المتوسط العائلية من الأمراض المنتشرة في منطقة حوض البحر الأبيض المتوسط. مرض البهجت هو التهاب أوعية معمم يتميز بتقرحات فموية متكررة، وتقرحات تناسلية، وآفات جلدية، وإصابة عينية، بالإضافة إلى إصابة مفصلية وعصبية وهضمية. بينما حمى البحر الأبيض المتوسط العائلية هي مرض وراثي يتميز بنوبات متكررة من ارتفاع درجة حرارة الجسم مصاحبة لآلام بالبطن والصدر والمفاصل نتيجة التهاب الأغشية المغلفة لها. أهم مشاكل هذا المرض التي تظهر نتيجة لعدم العلاج هو الترسيب البروتيني (أميلويدوزيز). في عام 1997م توصل الباحثون إلى معرفة الجين المرتبط بحمى البحر الأبيض المتوسط العائلية الموجود على الكروموسوم رقم 16 والذي أطلق عليه اسم "MEFV". هذا الجين ينتج بروتين يدعى "بايرين" يلعب دورا في تقليل حدة الالتهاب، إذا حدثت طفرة في هذا الجين فإن حدة الالتهاب لا تكون منضبطة بشكل طبيعي مما يسبب نوبات الحمى للمرض.

نظرا للتشابه القائم بين مرض البهجت وحمى البحر الأبيض المتوسط العائلية في الظواهر الإكلينيكية والتوزيع الجغرافي، إلى جانب دور بروتين البايرين في التفاعلات الالتهابية، بالإضافة إلى أن طفرة لايدن العامل الخامس وجد بأنها تلعب دورا في حالة التخثر الزائدة التي تظهر في مرض البهجت، قمنا بفحص كل من طفرات الMEFV وطفرة لايدن في 44 مريض فلسطيني مصابين بمرض البهجت. يجب الإشارة هنا إلى أن هؤلاء المرضى والتي شملتهم هذه الدراسة لا تنطبق عليهم المعايير الإكلينيكية الخاصة بتشخيص مرض حمى البحر الأبيض المتوسط العائلية. في هذا البحث قمنا بمسح جيني ل 34 طفرة  MEFV و9 من المتعددات الشكلية في جين ال MEFV و طفرة لايدن ل 88 كروموسوما من 28 مريض مؤكد أنهم مصابين بمرض البهجت (تنطبق عليهم معايير مجموعة الدراسة العالمية لمرض البهجت)، و 12 مريض محتمل أنهم مصابين بمرض البهجت (ينطبق عليهم على الأقل معيارين من هذه المعايير)، و 4 مرضى متوقع أنهم يعانون من مرض البهجت (ينطبق عليهم معيار واحد من هذه المعايير).

بعد التحليل الجيني وجد أن 22 كروموسوما من أصل ال88 التي تمت دراستها احتوت على طفرات أو متعددات شكلية لجين ال MEFV. 4 مرضى حملوا كروموسومين ذي صفة طفرية بينما 14 مريضا آخرين حملوا كروموسوما واحدا ذي صفة طفرية. علاوة على ذلك، 9 طفرات مختلفة واثنتان من المتعددات الشكلية لجين ال MEFV تم تشخيصها في 40.9 % من مرضى البهجت، هذه النتيجة تمثل حساسية فحص طفرات ال MEFV في المرضى الفلسطينيين الذين يعانون من مرض البهجت. عدد من الطفرات والمتعددات الشكلية التي تم تشخيصها في هذه الدراسة قد تم وصفها في مرضى البهجت في دراسات سابقة مثل:  V726Aو M694V و             M694Iو  E148Q و P706. بينما عددا آخر مثل:  F479L و P369S و R408Q و                                A744SوF721 تم تسجيلها في مرضى البهجت للمرة الأولى في هذا البحث. من الجدير بالاهتمام، أنه تم الكشف عن طفرة MEFV جديدة تمثل استبدال الحامض الأميني من مثيونين إلى فالين على كودون رقم 722 (V722M)، هذه الطفرة لم يتم تسجيلها مسبقا في كل من مرضى حمى البحر الأبيض المتوسط أو مرضى البهجت. أضف إلى ذلك، أنه تم تشخيص طفرة لايدن في خمسة مرضى فقط (11.4%) من أصل ال44 مريضا الذين شملتهم هذه الدراسة.

تعتبر هذه الدراسة التحليل الجيني الأول لطفرات ال MEFV  وطفرة لايدن بين المرضى الفلسطينيين المصابين بمرض البهجت, بالإضافة إلى أنها تعكس صورة هذه الطفرات في مرضانا من ناحية أخرى. نتائج هذه الدراسة تتفق مع نتائج الدراسات الأخرى بكونها تزود معطيات إضافية أن طفرات ال MEFV هي عبارة عن عامل جيني إضافي مؤثر في مرض البهجت، ولذلك، فإن التحليل الجيني لطفرات ال MEFV يمكن أن يكون ملائما لفحص مرضى البهجت الذين تنحدر أصولهم من منطقة البحر الأبيض المتوسط. قد يكون عدد المرضى الذين شملتهم هذه الدراسة غير كاف لاستبعاد الصلة بين طفرات ال MEFV وبين الظواهر الإكلينيكية لمرض البهجت من جهة، والصلة بين طفرة لايدن وبين حالة التجلط في هذا المرض من جهة أخرى. ولذلك، تقتضي الحاجة إلى دراسات على عدد أكبر من مرضى البهجت.
