المستخلص عربي : 
إن مرض السستك فيبروسيز  Cystic Fibrosis يعد من أكثر الأمراض المتنحية التوارث خطورة في العالم الغربي. ومنذ اكتشاف أول حالة لهذا المرض في المملكة العربية السعودية في عام 1989 م فإن عدد الحالات المشخصة سريريا في زيادة مستمرة، وقد يرجع سبب ذلك إلى زيادة وعي الأطباء عن أعراض المرض. إن التحليل المخبري الوحيد المتوفر في السعودية هو المعتمد على كشف نسبة ملح الكلوريد في العرق، ونتيجة لتباين وتعدد أعراض المرض فإنه قد لايتم تشخيص بعد الحالات إلا متأخرا وذلك عندما تتقدم الحالة وحينها لا يتمكن الأطباء من عمل الكثير لمساعدة مرضاهم. ولهذا السبب فإن هناك حاجة ملحة للبحث عن وسائل لتشخيص هذه الحالات مبكراً وذلك باستخدام أساليب الكشف الحديثة عن الطفرات الجينية المسببة لهذا المرض ومن ثم تصنيفه حسب خطورته وذلك ليساعد الأطباء على استخدام العلاج الأنسب مبكراً.
إن مرض السستك فيبروسيز في الأساس هو مرض وراثي المسبب الرئيسي له يعود إلى طفرات للجين المتواجد على كروموسوم 7 والمعروف بـالـ (CFTR) . و قد يظهر المرض نتيجة نوع واحد من أكثر من 800 نوع من الطفرات الجينية التي تم وصفها حتى الآن إلا أن أكثر من ثلثي الحالات هي نتيجة لطفرات في المنطقة F508 . وقد قام فريق عمل بشركة أبلايد بيوسستم (Applied Biosystem) باختراع تحليل مخبري والمعروف بـ PCR-OLA Assay والذي يقوم باكتشاف أهم الطفرات وأكثرها انتشاراً وذلك بواسطة استخدام 15 زوج من المادة الحمضية المعدة مسبقاً والتي تحمل الطفرات الجينية وتتحد مع الأجزاء المطابقة لها من الحمض النووي للمريض، ويمكن عزل ذلك الجزء وتنقيته ومن ثم قراءته بواسطة الماسح الجينيي لشركة ABI . ويعد هذا التحليل المخبري الآن الأكثر استخداماً في كبرى مراكز التحليل الوراثي في العالم. 
إنه وخلال العام المنصرم تم عقد سبعة اجتماعات مع الفرق السريرية في كل من مستشفى جامعة الملك عبدالعزيز، ومستشفى النساء والولادة بجدة، وكذلك مستشفى الملك فيصل التخصصي ومركز الأبحاث بجدة والتي من خلالها تم الحصول على عينات من الحمض النووي لـعشرة حالات لمرض السستك فيبروسيز (تم تشخيصها سريريا وباستخدام تحليل الكلوريد) وكذلك لذويهم ممن هم على قرابة من الدرجة الأولى. وفي خلال الأشهر الأربعة الأخيرة تم إجراء عدة اختبارات لتحليل الـ PCR-OLA لتحسين أدائه ومؤخراً استخدم لكشف الطفرات الجينية في العينات التي تم جمعها، حيث أظهرت النتائج أن 4 من 10 حالات (40%) حاملة لطفرة جينية. اثنان من الحالات حاملة لطفرة من النوع del508  والاثنان الأخران حاملة لطفرة من النوع frameshift 1078 mutation في اكسون 7 وطفرة من النوع splice mutation 3849+4 A في انترون 19. الحالات المتبقية لم تظهر بها طفرات حتى الآن.
إنه لمن المهم أن نذكر أن هذا التحليل كأي نوع آخر من التحاليل له حدوده وأن الخطوة القادمة هي إنهاء إجراء الكشف عن الطفرات الجينية في أقارب هؤلاء المرضى بواسطة PCR-OLA. وبعد ذلك سيتم تحليل جميع العينات من جديد للكشف عن "المواقع الساخنة" والتي يحتمل وجود طفرات أخرى بها، وسيكون ذلك باستخدام جهاز  ABITM 310 sequencer . إن جمع المزيد من العينات سيتم خلال المرحلة الثانية من هذا المشروع والذي قد حاز الآن على اهتمام كبير في الوسط الطبي.

Abstract: 
[bookmark: _GoBack]The disease Alscetk Fabrosiz Cystic Fibrosis is a disease of recessive inheritance is more dangerous in the Western world. Since the discovery of first case of this disease in the Kingdom of Saudi Arabia in 1989, the number of clinically diagnosed cases continues to increase, the reason for this may be due to increased awareness of doctors about the symptoms of the disease. Laboratory analysis only available in Saudi Arabia is adopted to detect the proportion of salt chloride in sweat, as a result of the varying and multiple symptoms of the disease, it has not taken diagnosed after cases only late, when advancing the situation and then can not the doctors do a lot to help their patients. For this reason, there is an urgent need to search for ways to diagnose these cases early, using modern methods of detection of genetic mutations that cause the disease and then classified according to seriousness and to help doctors to use the most appropriate treatment early.
The disease Alscetk Fabrosiz is essentially a genetic disease that causes his back to the main mutations of the gene located on chromosome 7, known as PAL (CFTR). And may appear as a result of disease type and one of more than 800 species of genetic mutations that have been described so far that more than two thirds of cases are due to mutations in the F508. The team worked for Applied Biusstm (Applied Biosystem) invented the laboratory analysis, known as PCR-OLA Assay, which detects the most important mutations are the most prevalent and that by the use of 15 pairs of Article acid prepared in advance and which carry genetic mutations and combine with the parts corresponding to the DNA of the patient and can isolate the part, and purified and then read by the scanner Djinie company ABI. This analysis is now the most commonly used laboratory in major centers of genetic analysis in the world.
It is in the past year has been held seven meetings with the teams clinical in each of the King Abdulaziz University Hospital, and Women's Hospital in Jeddah, as well as King Faisal Specialist Hospital and Research Center in Jeddah, from which was obtained DNA samples from ten cases of a disease Alscetk Fabrosiz (diagnosed clinically and using the analysis of chloride), as well as for their parents who are on some of the first degree. During the last four months was conducted several tests for the analysis of the PCR-OLA to improve its performance and, more recently used to detect genetic mutations in the samples collected, where results showed that 4 of 10 cases (40%) carriers of a genetic mutation. Two of the cases carrying the mutation del508-type and the other two carriers of a boom-type frameshift 1078 mutation in the Exxon 7 and the boom of the type splice mutation 3849 +4 A in intron 19. The remaining cases did not show the mutations so far.
It is important to note that this analysis like any other type of analysis has its limits and the next step is to end the procedure to detect genetic mutations in the relatives of these patients by PCR-OLA. After that all samples will be analyzed again to detect "hot spots" that are likely existence of other mutations, and will be using the device ABITM 310 sequencer. The collection of more samples will be during the second phase of this project, which has now gained considerable attention in the medical community. Been identified in this research and the definition of 121 plant species belonging to 44 families, as well as their locations are shown on maps.
