
arabpsychology.com لوجعرب ساي

اكتشاف اضطراب عصب نادر مرتبط
WDR91 جين بالطفرات ف

تأليف
مدرس الدكتور محمد لوت

فبراير 8, 2026

اقتبس من هذا المقال

مدرس الدكتور محمد لوت (2026). اكتشاف اضطراب عصب نادر مرتبط بالطفرات ف جين WDR91. عرب
https://arabpsychology.com/?p=118535 تم الاسترجاع من .لوجساي

ARABPS
YCHOLO

GY.C
OM

https://arabpsychology.com/?p=118535
https://arabpsychology.com/?p=118535
https://arabpsychology.com/?p=118535
https://arabpsychology.com
https://arabpsychology.com


2 WDR91 جين نادر مرتبط بالطفرات ف اكتشاف اضطراب عصب

arabpsychology.com لوجعرب ساي

تخيل طفلا يولد بصعوبة ف النمو، مع رأس صغير بشل غير طبيع، وفقدان تدريج للقدرة عل السمع والرؤية. هذا
السيناريو، الذي يبدو مأساوياً، هو ما واجهته عائلة اضطرت لمواجهة مرض نادر لم ين معروفاً من قبل. الآن، بفضل

بحث دقيق، بدأ العلماء ف فهم الأساس الجين لهذا الاضطراب العصب التطوري.

منهجية البحث

قام الباحثون بتحليل حالة نادرة لطفل من عائلة ذات قرابة دم (زواج الأقارب) يعان من مجموعة من الأعراض الخطيرة.
بــدأ الأمــر بملاحظــة الأعــراض الســريرية الواضحــة ‐ صــغر الــرأس الشديــد (microcephaly)، وتشوهــات فــ الشــل
بالإضافـة إلـ ،والنفسـ النمـو الحركـ وتـأخر حـاد فـ ،(organomegaly) وتضخـم الأعضـاء ،(dysmorphic features)

ضعف العضلات (hypotonia) وفقدان السمع والبصر. للشف عن السبب الجين الامن وراء هذه الحالة، استخدم
الفريق تقنية تسلسل الجينوم الامل (Whole-Exome Sequencing - WES). هذه التقنية تسمح بفحص جميع الجينات
الت تشفر البروتينات ف الجينوم، والبحث عن طفرات (mutations) قد تون مسؤولة عن المرض. بعد تحديد الطفرة
المحتملة، قام الباحثون بتقييم مدى شيوعها ف قواعد البيانات السانية، وإجراء تحليلات وظيفية لتقييم تأثيرها عل وظيفة

الجين.

النتائج

كشف تسلسل الجينوم الامل عن طفرة ف جين يسمWDR91 . هذا الجين يلعب دوراً حيوياً ف تنظيم حركة المواد
داخل الخلايا (endosomal trafficking)، ووظيفة الليزوزومات (lysosomal function) - وه عضيات خلوية مسؤولة
عن تسير وإعادة تدوير المواد الخلوية ‐ وعملية الالتهام الذات (autophagy)، وه عملية تنظيف الخلايا من المونات
،NM_014149.4:c.1395+1G>A تحمل الرمز (splice site variant) موقع الربط طفرة ف التالفة. الطفرة المحددة، وه
تؤدي إل تعطيل عملية إنتاج البروتين WDR91 بشل صحيح. الأهم من ذلك، أن هذه الطفرة لم تن موجودة ف أي من
قواعد البيانات السانية المعروفة، مما يشير إل أنها نادرة جداً. علاوة عل ذلك، أظهرت الدراسات الوظيفية أن نقص
cortical) وترقــق القشــرة الدماغيــة ،(neuronal loss) ــا العصبيــة بروتيــن WDR91 يــؤدي إلــ مشاكــل فــ نمــو الخلاي
Wdr91 knockout) نمـاذج حيوانيـة تطـور الـدماغ. هـذه النتـائج تتوافـق مـع مـا لـوحظ فـ واضطرابـات فـ ،(thinning

models) حيث تم تعطيل جين WDR91 بشل متعمد.

تداعيات

هـذه الدراسـة، التـ أجراهـا فريـق بحثـ بقيـادة الـدكتور مـارينيس، تضيـف بعـداً جديـداً لفهمنـا للاضطرابـات العصبيـة
التطويرية. إنها تحدد WDR91 كجين جديد مرتبط بمتلازمة وراثية نادرة، وتوسع نطاق الأعراض السريرية والأنماط الجينية
WDR91 يشارك فيها الآليات الجزيئية المعقدة الت الضوء عل المرتبطة بهذا الجين. الأهم من ذلك، أن هذه النتائج تلق
ف الحفاظ عل صحة الخلايا العصبية وتطور الدماغ. فالبروتين WDR91، كما يتبين، يعمل كمنظم رئيس لعملية نقل
(Phosphatidylinositol 3-kinase - PI3K) نشاط إنزيم فوسفاتيديلينوسيتول 3 كيناز المواد داخل الخلايا، ويؤثر عل
الذي يلعب دوراً حاسماً ف نمو الخلايا وبقائها. إن فهم هذه الآليات يمن أن يفتح الباب أمام تطوير علاجات جديدة
تستهدف استعادة وظيفة WDR91 أو تعويض نقصها. عل الرغم من أن هذه الدراسة تركز عل حالة واحدة، إلا أنها تسلط
الضوء عل أهمية التسلسل الجين ف تشخيص الأمراض النادرة، وتؤكد الحاجة إل مزيد من البحث لفهم كامل للتأثيرات

المترتبة عل طفرات WDR91، وتقديم الدعم اللازم للعائلات المتضررة.
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