
انفحص انشابط انًخعذد انباحذ نهفحص انخحهٛهٙ انكايم عٍ انطفشاث 

 انًحزٔفت فٙ صٍٛ انًُٕ انعضهٙ انشار دٔشاٌ

 المستخلص العربي
 

هطفشاث انضُٛٛت  نالاصدٔاصٛت / حزف  عٍ طشٚق ْٕ اضطشاب يخُحٙ يًٛج  َاصى( DMD)انضًٕس انعضهٙ انشار  دٔشاٌ 

 اكغٌٕ 97ٚعخبش صٍٛ انذٔشاٌ أكبش صٍٛ يعشٔف حخٗ اٌٜ ٔ ٚخأنف يٍ . أٔ  طفشاث َقطٛت  فٙ صٍٛ انذٔشاٌ انًغببت نهًشض

ٔ يٍ ركٕس يشضٗ انذٔشاٌ انًشخصٌٕ عشٚشٚا  11عُٛت حضى  53فٙ ْزِ انذساعت ، قًُا بخحهٛم يضًٕعّ يٍ . يكَٕا نهضٍٛ

انخحهٛم الأٔل أصش٘ بٕاعطت حفاعم  انبهًشة انًخغهغم ، ٔقذ حًج طشٚقت انكشف بٕاعطت ححهٛهٍٛ نهضٍٛ. أفشاد انعائهت 53

يُطقخٍٛ حعشف  باكزش يُاطق انضٍٛ  ْٔٙ " انغاخُت"اكغٌٕ فٙ انًُاطق  52انًخعذد ٔٚغخُذ انٗ انكشف عٍ انحزف عٍ 

هطفشاث نحزف  انبهًشة انًخغهغم انًخعذد حفاعمَخش عٍ انكشف بٕاعطت . اَخشاسا فٙ حزف  الاكغَٕاث فٙ صٍٛ انذٔشاٌ

انعذد  يٍ( 53/  2)٪  19.15، ( ٪ 35.35)( 11/  2) اكغَٕاث يحزٔفت فٙ عذد  عخت يٍ انًشضٗانضُٛٛت  انًغببت نهًشض 

َظشا . اخُت  انكبشٖ نهضٍٛالاكغَٕاث انًحزٔفت  فٙ يُطقت انحزف انغ  عٛصًحٛذ حًشكضث ، هًشضٗ ٔأفشاد انعائهتن انكهٙ

نهحذٔد انًخشحبت عٍ حفاعم انبهًشة  انًخعذدة نعذو قذسحّ عٍ انكشف عٍ الاكغَٕاث انًحزٔفت نذٖ الإَاد انحايهٍٛ نهًشض أ 

 الإَادنذٖ   الاصدٔاصٛت انطفشاث انضُٛٛت  انًغببت نهًشض/ نحزف ا  أٔفٙ انًشضٗ ( الاصدٔاصٛت)الاكغَٕاث انًضاعفت 

انفحص انشابط انًخعذد انباحذ نهفحص   إنٗانهضٕء  إنٗأدٖ رنك .  ٔرنك ٚعخبش عببا إنٗ انحذ يٍ ْزا الاخخباس حايهٍٛ نهًشضان

ٚعخبش انفحص عشٚعا بقشائخّ نهضٍٛ قشائت كايهت  .انخحهٛهٙ انكايم عٍ انطفشاث انًحزٔفت فٙ صٍٛ انًُٕ انعضهٙ انشار دٔشاٌ

ٕاعطت أعاط يضٚش فشٚذ يٍ بٕادء نهقشائت ٔبشٔب فهٕسعُخٙ يخصص  حشحبط لاَخاس قشائاث نهغبعت ٔانخغعٌٕ اكغٌٕ كايهت ب

انفحص اربخُا بٕاعطت . حانت يٍ حزف انطفشاث انضُٛٛت( 55/53)٪  25.39َخش عٍ رنك انفحص انكشف عٍ  . يخصصت

 X حٛذ ٚكٌٕ كشٔيٕعٕو ا كظ  قذسحّ عهٗ انكشف عٍ انٕضع فٙ الإَاد انحايهٍٛ نهًشض صُٛٛا انشابط انًخعذد انباحذ 

يحضٕبا  عٍ طشٚق انكشٔيٕعٕو  الاصدٔاصٛت انطفشاث انضُٛٛت  انًغببت نهًشض/ نهحزف انحايم انُاقم نهًشض انًحخٕ٘ عهٗ 

X - ٙيٍ انضٍٛ ( ٪ 55.5،  53/  15)ٔيعذل انخكشاس فٙ ( ٪ 25 55/53)ٔأعفش يعذل حزف . انطبٛعDMD  ِفٙ ْز

/ لاعخخذايّ فٙ الاخخباساث  انخأكٛذ٘ انٕسارٛت نهحزف  انفحص انشابط انًخعذد انباحذ  إنٗيٛضة كبٛشة   حقذو ْزِ انقٛى. انذساعت

ٔكزنك انكشف عٍ َاقهٍٛ انًشض الإَاد كأيٓاث أٔ بُاث ٔكزنك  انًُٕ انعضهٙ انشار دٔشاٌ الاصدٔاصٛت انطفشاث فٙ يشضٗ
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Abstract 

Duchenne Muscular Dystrophy (DMD) is an X-linked recessive fatal 

disorder caused mainly by deletions and to a lesser extent duplications and point 

mutations in the DMD gene. It is the largest gene known to date comprising of 79 

exons.  In this study, we analyzed a total of 35 subjects comprising of 11 clinically 

diagnosed DMD patients including 9 probands and 24 immediate family members. 

A multiplex PCR (mPCR) based assay was initially utilized to screen for 26 exonic 

deletions in the two 'hot spot' regions of the DMD gene. Multiplex-PCR method 

detected deletions in 6/11 patients (54.54%), 17.14 % (6/35) patients and family 

members they were all clustered in the major 'hotspot'of the DMD gene. However, 

due to the limitation of this qualitative assay an alternative Multiple Ligation 

dependent Probe Amplification (MLPA) assay was established. A rapid, screening 

method based upon a unique combination of exon specific primers and subsequent 

ligation of fluorescent probes that ligate to produce a fragment specific peak. 

MLPA detected deletions in 68.57% (24/35) of the samples.We showed that 

MLPA was not only reproducible but due to its robustness, it was able to detect 

carrier status in phenotypically normal females where the abnormal X- 

chromosome is veiled by normal X amplification. A deletion rate of (22/35. 62%) 

and a duplications rate of (12/35, 34.2%) of the DMD gene resulted in this study. 

This feature provided a major advantage to MLPA to be utilized as a confirmatory 

genetic test for deletion/ duplication mutations in DMD patients as well as detect 

carrier mothers and daughters opening doors for prenatal testing and family 

counseling. 

 

 

 

 


