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  چكيده
 GPكمپلكس  يل نقايص مولكوليبه دلكه سندرم برنارد سولير بيماري خونريزي دهنده ارثي است : وهدفزمينه 
Ib-IX-V (GlycoProtein)از چهـار زنجيـره    پلاكتي كه GP Ibα, GP Ibβ, GP IX, GP V    ،تـشكيل شـده اسـت 

هـاي    جهـش  بيـشتر .باشـد   مـي بزرگترين زنجيره اين كمپلكس بوده و مسئول اتصال به ليگاند GP Ibα .افتد  مياتفاق
هـدف از انجـام ايـن مطالعـه بررسـي و      .  بـوده اسـت  GP Ibα در سـولير  در ارتباط با سندرم برناردشناسايي شده

   .باشد  ميدر بيماران برنارد سولير ايرانيGP Ibα   نقايص مولكولي ژنشناسائي 
هـاي   با استفاده ازبانك اطلاعاتي بيمـاري انجام شد و ) Case series(اين مطالعه به روش بررسي بيماران :  كار روش

 تشخيص بيماري بر پايه     .مورد مطالعه قرار گرفتند     شناسايي و  بيمار 12  ايران   گاه جامع هموفيلي  خونريزي دهنده درمان  
ريـستوستين صـورت    آگونيـست   محيطي و عدم پاسخدهي به      خون  مطالعات فنوتيپي شامل شمارش پلاكت، بررسي لام        

 قطعـه  5 بـه  GP Ibα كد كننـده ژن  نواحي. شدافراد وابسته جدا سازي از ستونهاي خوني  بيماران و  NAD .گرفته بود
 CSGE (Conformation Sensitive Gel Electrophoresis)ازروش . تقـسيم بنـدي و تكثيـر انجـام شـد     هم پوشـان  

  .  تعيين توالي شدندCSGEهاي داراي هترودوبلكس در ژل   توالي نهايتا  وگرديد استفاده 
، 419-425هـاي   بـين نوكلئوتيـد   GGAگزيني  و جـاي  ACCGGCTحـذف : جهش جديد شناسايي شـد  5: ها يافته
شناسايي هاي  موتاسيون. 1800-1819 نوكلئوتيد در موقعيت 20 و حذف C709T،A 710G،T 1759Cاي  نقطههاي  جهش

 Restriction (RFLP)هـا   شده بـه بانـك جهـاني ژن فرسـتاده شـد و ثبـت گرديـد بـراي هـر كـدام از موتاسـيون           
Fragment Length Polymorphism راحي وانجام شدط.  

مـورد مطالعـه قـرار     BSS پلاكتها در بيمـاران   GP Ibαدر اين مطالعه نقايص مولكولي ژن زنجيره : گيري نتيجه
 . در ساير مطالعات شناسايي نشده بود، شناسايي گرديد  موتاسيون جديد كه5گرفت و 
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  مقدمه

 ارثي سندرم برنارد ـ سولير بيماري خونريزي دهنده 
رسـد    مي است كه معمولاً با توارث اتوزوم مغلوب به ارث        

مختلـف نزديـك بـه يـك در         هـاي     و شيوع آن در جمعيـت     
  )2و1(.باشد  ميميليون

-GP Ib ليل نقايص مولكولي گليكوپروتئين اين سندرم به د

IX-Vاز چهــار زنجيــره پلــي كــهشــود  پلاكــت ايجــاد مــي 
 تـشكيل شـده   GPVو  GP Ibβ ,GP Ibα  GP IX,پپتيـدي 

است و به عنوان گيرنده بـراي فـاكتور وان ويلبرانـد عمـل              

بوده و  كمپلكس  بزرگترين زنجيره اينGP Ibα )4و3(.كند مي
 GP Ib-IX-Vنقـش  .  باشـد  يمسئول اتـصال بـه ليگانـد م ـ   

ها به نواحي زيـر انـدوتليوم آسـيب ديـده بـا               اتصال پلاكت 
ها    فعال سازي پلاكت    و تسهيل  واسطه فاكتور وان ويلبراند   

بـه عـلاوه بـه نظـر        . باشـد  هاي پايين ترومبين مي     در غلظت 
هـا دخيـل باشـد       رسد در توليد و سوخت وساز پلاكـت         مي

ليكــوپروتئين دچــار  بيمــاران داراي نقــص در ايــن گچــون
  )5(.باشند پلاكت ميكاهش تعداد پلاكت و افزايش اندازه 
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