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	FINAL SUMMARY (English)



	Title of Project:  Molecular Cytogenetic Evaluation of Children with Congenital Deafness in Saudi Arabia

	Principal Investigator:  Prof. Kamal J. Daghistani

	Name of the College:  Medical School

	Name of the Department:  Oto-Rhino-Laryngology

	This is the final report of a two years project. During the past 20 months the team carried out several tasks as originally anticipated. These tasks included collection of published data relevant to this project, proper documentation of protocols, and specimen collection has been organized by establishing reliable network between the team at the Genomic Medicine unit at King Fahad Research Center, the Otolaryngology and Paediatric outpatients' clinics.
This study aimed at elucidating the chromosomal abnormalities that might be associated with the occurrence of hearing impairment in children in the Western region of Saudi Arabia using cytogenetic and molecular methodologies. As this was a novel approach to hearing impairment (HI) management in the Saudi population, it was also envisaged that the study would provide grounds for a larger nationwide study as well as create a database for genetically linked HI in our pediatric population. Despite the small study population, reduced funding, and lack of public awareness, we were able to detect abnormal karyotypes related with HI episodes in 5 female patients. This includes a tentative de novo translocation. These HI related karyotypes are novel for this region and probably rare in cases of nonsyndromic HI. The reduced funds limited our ability to use molecular cytogenetic techniques to probe further and detect whatever micro rearrangements were occurring in the genes as well as determine possible phenotypic relationships to a possibly hitherto undetermined or under diagnosed  syndrome.            


ملخص تقرير نهائي  ( عربي )

	1- عنوان المشروع : التحليل الو راثي الجزيئي للأطفال المصابين بالصمم  الخلقي في المملكة العربية السعودية.

	2- الباحث الرئيسي : أ. د. كمال بن جلال داغستاني

	3- أسم الكلية : الطب

	4- أسم القسم : الأنف والأذن والحنجرة

	الملخص))
هذا التقرير النهائي للمشروع والذي استغرق بما يقارب العشرون شهراً، خلال فترة إجراء المشروع تحمل الفريق معظم المهام كإجراء طبيعي، وهذه الإجراءات تشمل على: جمع المعلومات المنشورة ذات الصلة بالمشروع، الوثائق الخاصة بالبرتوكول، جمع العينات الموثقة بشبكة بين الفريق في وحدة الجينوم الطبية في مركز الملك فهد للبحوث الطبية ومستشفى الملك عبدالعزيز الجامعي في جمع المعلومات والعينات. 

هذه الدراسة تهدف الى البحث والتحري عن التغيرات على مستوى الكروموسومات الصبغية التي قد تكون لها علاقة مباشرة أو غير مباشرة في الصمم الخلقي لدى الأطفال في المنطقة الغربية من المملكة العربية السعودية وذلك بإستخدام تقنية الوراثة الخلوية والوراثية الجزيئية . ولقد استطعنا وبحمد الله إكتشاف نتائج جديدة في المجتمع السعودي، كما أننا كذلك استطعنا تهيئة البنية التحتية لبحوث مستقبلية على مستوى متعمق وواسع لتحقيق هدف إيجاد قاعدة بيانات على المستوى الوطني متعلقة بالصمم الخلقي لدى الأطفال. ومع أن الدراسة كانت على عدد قليل من المرضى بلسبب رئيسي  لا دخل لنا فيه حيث كان تخفيض الميزانية التمعلقة بالبحث بما يقارب 65% العنصر الأساسي وكذلك كان السبب يرجع الى قلة الوعي عند العوئل التي لديها أطفال مصابون لعمل التحاليل اللازمة والإسترشاد الوراثي لذلك .

نحن نطمع بمشيئة الله الى إكمال المشروع بدعم قوي لجلب مزيد من الحالات وعمل الجزء المتعلق
 بالـCGH & FISH  والتي تعتبر الجزء الاكثر حساسية لمعرفة المادة الوراثية الزائدة المكتشفة لدينا في خمسة حالات. 
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