
 بين مرضى أورام الدم الخبيثة في جدة، المملكة العربية السعودية   TP53تقييم طفرات 

عبدالرحمن مهدي الامير إعداد /   

 مشرف البحث / د.هبة الخطابي 

 المستخلص

علااا الجاالص ال اا ير  TP53هو الجين المتحور الأكثر شيوعا في سرطان الإنساااني ع اان  ااين  TP53المقدمة: 

الذي علعب دورًا مهمًا في العدعااد ماان العملياااو الملوعاات مثااي مااوو الم عااا  TP53والذي عنتج  ١٧للكروموسوم 

لمبيثت الدموعاات، معااد  في الأورام ا .المبرمج، وإع اف دورة المليت، وإص ح الحمض النووي والاست رار الجيني

منمفض م ارنت بالأورام الأخرى ولكنهااا تاارتبك وعكثاار توا اادها فااي الأماارا  التااي  TP53انتشار الطفراو لا 

لدعها خلااي متعاادد فااي الكروموسااوماو، بالإئااافت تنبااو بتوئعاااو تطااور ساايات للماار  وسااوص اسااتجابت للعاا   

بين الأورام المبيثت الدموعت فااي  TP53يمت الإنذارعت لطفراو الكيميائيي ونظراً ل ياب المعطياو في الانتشار وال 

المرئا السعودعين، ف د هدفت هذه الدراست إلا ت ييم تواتر ومدى توا دها فااي ممتلااو الأورام الدموعاات المبيثاات 

 .في مدعنت  دة بالمملكت العربيت السعودعت

باسااتمدام تسلسااي الجيااي  TP53دم لطفااراو عيناااو ماان ممتلااو الأورام المبيثاات فااي الاا  ١٠تم اختبار  الطريقة:

 .الجدعد

( ماان  ااين 5)إكسااون  ١٧5كان لدى واحدة من عشر عيناو طفرة غير متماثلت اللعجوو فااي الكااودون  النتائج:

TP53 ( التي  علت الأر ينين عحي محي الهيستدعنH175R ي أعضااا، تاام اكتشاااف)١3طفاارة أخاارى علااا  9٠ 

 TP53عظهر أي من الطفراو الجينيت الأخرى أي تأثير سرعري أو ارتباط من  ي لمTP53 ينًا تم تسلسلها بجانب 

 TP53ي إن طفااراو SETBP1 (V231L)و  ASXL1 (K1368T)باستثناص طفرتين فااي  ينااين ممتلفااين همااا 

هي مت يراو  دعدة لم عااتم الإباا ه عنهااا ماان ئبااي لا فيمااا عتعلاار بااالنمك الظاااهري للحالاات )ماارعض  ASXL1و

MDS ومرتبك بنمك نووي مع د( أو بأي أمرا  أخرى مرتبطت بأمرا  الدم أو الأورامي 

ت غير علا الرغم من ص ر حجم هذه الدراست، فإن الطفراو التي تم تحدعدها تعتبر مت يراو ذاو أهميالخلاصة: 

معروفت وتحتا  إلا ملعد من التح اار والتح ياار فااي مجموعاات أكباار لتحدعااد إمكاناااو هااذه الشااذوذي توصااي هااذه 

الدراست بإ راص ملعد من التح ير في الطفراو الجينياات، باسااتمدام ت نياااو الإنتا ياات العالياات ، المرتبطاات بااالأورام 

 المبيثت الدموعت في السكان السعودعيني
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Abstract 

 

Background: Tumor protein 53 is the most frequently mutated gene in human cancer. 

TP53 gene is located on the short arm of chromosome 17 and encodes for TP53 

protein, which plays a significant role in many cellular processes such as apoptosis, 

cell cycle arrest, genomic stability, and DNA repair. In hematological malignancies, 

the prevalence of TP53 mutations is low compared to other tumors but associated with 

a complex karyotype, poor prognosis and poor response to chemotherapy. Due to the 

lack of data in the prevalence and prognostic value of TP53 mutations among 

hematological malignancies in Saudi patients, we aimed in this study to evaluate the 

frequency and prognostic significance of TP53 mutations in different hematological 

malignancies in Jeddah, Saudi Arabiaي 

Method: 10 samples from different hematological malignancies were tested for TP53 

mutations using a next-generation platformي 

Results: 1 out of 10 samples had a heterozygous mutation at codon 175 (exon 5) of 

the TP53 gene which replaces histidine with arginine (H175R). Also, there were 90 

other mutations detected on 13 genes that were sequenced beside TP53. None of the 

other genes mutations had shown any clinical impact or association with TP53 except 

for two mutations in two different genes; ASXL1 (K1368T) and SETBP1 (V231L). The 

TP53 and ASXL1 mutations are novel variants which not reported before neither on 

association with case phenotype (MDS patient and associated with a complex 

karyotype) nor other hematological or oncology associated diseases ي 

Conclusion: Despite the small size of this study, the identified mutations considered 

as variants with unknown significance and need further validation and investigation on 

a larger cohort to identify the pathogenicity of theses abnormality. This study 

recommends further investigation of genomic mutations, utilizing high throughput 

technologies, associated with hematological malignancies in Saudi populations. 


