
מאיכילוב לעולם
איכילוב ת״א  הרפואי  המרכז  חוקרי  של  בולטים  מדעיים  פרסומים 

רקע:
שמירה על נפח הנוזלים בכלי הדם חשובה מאוד לפעילות תקינה של הגוף בכלל, והמערכת הקרדיווסקולרית 
וביניהן מערכת  נוזלים בגוף,  בפרט. לכן, מערכות רבות מעורבות בבקרה ושמירה על נפחים תקינים של 
או  בשתן  ונתרן  מים  הפרשת  איזון  על  בעיקר  ואחראיים  הלב  מתאי  המופרשים  הנתריורטים,  הפפטידים 

ספיגתם מחדש בכליה.

תקציר המחקר?
מחקר בהובלת פרופ' חגית בריס פלדמן, מנהלת המכון הגנטי והמרכז הגנומי, ופרופ' יעקב אבלין, מנהל 
מחלקת פנימית ח' במרכז הרפואי תל-אביב, תוך שיתוף פעולה בין רופאות.ים וחוקרות.ים מביה"ח איכילוב, 

מצא מוטציות הקשורות בהתפתחות מחלה קרדיווסקולרית של העלייה השמאלית ויל"ד בגיל מוקדם.
שתפקידו  לחלבון  המקודד   ,CORIN בגן   loss-of-function מסוג  בי-אלליות  מוטציות  כי  מצא  המחקר 
להפעיל את הפפטיד הנתריורטי ANP בעת הפרשתו מתאי העלייה השמאלית של הלב, מובילות למחלה 

קרדיווסקולרית ייחודית של העלייה השמאלית. 
המחלה מתאפיינת בהפרעות קצב עלייתיות, יתר לחץ דם, קרדיומיופתיה ופיברוזיס של העלייה השמאלית. 

עוד נמצא כי נשאים )הטרוזיגוטים( למוטציות אלה הם בעלי סיכון יתר לפתח יתר לחץ דם בגיל מוקדם.  

איך התבצע המחקר?
במחקר נבדקו אח ואחות ממוצא פיליפיני, אשר התאשפזו בבית החולים עם מחלת לב ייחודית, שהעלתה 
חשד למעורבות גנטית. ריצוף גנטי מסוג אקסום בשני האחים העלה פגם גנטי המשותף לשניהם, הגורם 
לחסר מלא של חלבון שנקרא Corin, וכתוצאה מכך לחסר של ANP פעיל. במחקר זה אופיין החסר בחלבון 
Corin וב-ANP הפעיל בפלסמה של החולה, ונמצא כי ישנה הפרעה משמעותית בהשפעות החסרים הללו 
על המסלולים התאיים downstream בכליה, שאמורים להיות מופעלים על ידי ה-ANP בהשוואה לאנשים 
בריאים ואנשים עם יתר לחץ דם ופרפור עליות. רמת ה-BNP במטופלת עם חסר Corin הייתה מוגברת, אך 

נמצא כי העלייה ברמת BNP לא מספיקה כדי לפצות.

מהי המשמעות של גילוי זה?
ממצא זה בעל השלכות חשובות על הבנת הפעילות הייחודית של כל אחד מהפפטידים בנפרד. ממצאי 
המחקר עשויים לסייע בפיתוח מטרות טיפוליות חדשות ליתר לחץ דם, הפרעות קצב ואי ספיקה לבבית, אשר 

יוכלו לתת מענה למטופלים שאינם מגיבים לטיפולים הקונבנציונאליים.

מחקר משותף לקבוצת רופאות.ים וחוקרות.ים מאיכילוב
מצא מוטציות בגן CORIN הקשורות בהתפתחות מחלה

קרדיווסקולרית של העלייה השמאלית ויל"ד בגיל מוקדם

תקציר המאמר

לקריאת המאמר <<

בתמונה מימין לשמאל - יושבות: ד"ר אלינה קורולפ, פרופ' חגית בריס פלדמן, פרופ' גלית אבירם
עומדות.ים: ים עמיר, ד"ר חופית גדות, ד"ר דוד צלר, פרופ' יעקב אבלין, ד"ר אילנה גולדינר, ד"ר גבי שפר

תוצאות המחקר שיכולות לסייע במציאת חלופות עבור חולים עם מחלות קרדיווסקולריות שאינם 
.The New England Journal of Medicine מגיבים לטיפולים קיימים פורסמו בכתב העת היוקרתי

בתמונה MRI של הלב של האח והאחות

https://www.nejm.org/doi/10.1056/NEJMoa2301908?url_ver=Z39.88-2003&rfr_id=ori:rid:crossref.org&rfr_dat=cr_pub%20%200pubmed

