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 در مبتلايان به لوسمي ميلوئيدي حاد C-KIT ژن 17 و 8هاي  هاي اگزون بررسي جهش
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  مقدمه
ـــروتئيــپ     ــــ، پC-KITنـ ــاكتورـذيرن ــلول بنيده ف ـــ س  اديـ
)SCF-R  =stem cell factor-Receptor ( باشـد كـه توزيـع     مـي

هـا،    سـل   ساز خونسازي، ماست    وسيعي بر روي سلولهاي پيش    
سـاز دسـتگاه      ها، سـلولهاي زايـا و سـلولهاي پـيش           ملانوسيت

  . گوارش و نيز ساير بافتها دارد
    C-KIT  ــا ــوپروتئيني ب ــزء  145 گليك ــون وزن، ج  كيلودالت

   رسپتورهاي تيروزين كيناز بوده و همانند سـاير        IIIده  خانوا
  
  
  

  
  
  
  

 5 بخش مشخص است كه شـامل        3 اعضاي اين خانواده داراي     
قطعه شبيه ايمونوگلوبولين در خارج سلول، قطعه كوتـاه خـلال           
غشايـي و دومـن سيتوپلاسمـي با فعاليــت تيروزيــن كينـازي           

 و 1، ناحيه 4موزوم در بازوي بلند كرو C-KIT ژن )1-3(.باشد مي
 موشـي  5انـساني و در كرومـوزوم   ) 4q11-q12(1 و   2باندهاي  

تـرين     اگـزون و از بـزرگ      21ايـن ژن داراي     . قرار گرفتـه اسـت    
  )5و 4(.باشد ژنهاي موجود در ژنوم انسان مي

  
  
  

 چكيده
آگهـي بـد را بـه     تكثير بدون كنترل سلولهاي لوسـميك شـده و يـك پـيش       منجر به    C-KITجهش در ژن    : زمينه و هدف      

 را C-KIT كه پنجمين دومن ايمونوگلوبوليني 8اگزون ) deletion and insertion(وجود حذف و اضافه شدن. همراه دارد
كنـد، در   كد مـي  را C-KIT كه ناحيه تيروزين كينازي 17در اگزون ) Point mutation(اي كند و همچنين جهش نقطه كد مي

هدف از اين مطالعه، اجرائي كردن آزمايـشات مولكـولار بـراي تـشخيص و               . لوسمي حاد ميلوئيدي مورد اهميت قرار دارند      
    .ها در بيماران مبتلا به لوسمي ميلوئيدي حاد بود غربالگري اين جهش

اي   مـورد مطالعـه مـشاهده   C-KIT بيمار مبـتلا بـه لوسـمي ميلوئيـدي حـاد از نظـر جهـش در ژن                 212: رسير    روش ب 
 PCR)polymerase بـا انجـام   C-KIT در ژن 8جهـش اگـزون   . توصيفي قرار گرفتند و درصد بروز جهش گزارش شـد 

chain reaction (          و با استفاده از پرايمرهـاي طراحـي شـده انجـام شـد و بعـد از حركـت بانـد حاصـل ازPCR روي ژل 
CSGE    ژن 17اي در اگـزون   در مـورد جهـش نقطـه   . يد، وجود جهش بر روي اين ژن بررسي گرد ،C-KIT  بعـد از ،PCR 

 RFLP و تكنيـك     ArtII شده با استفاده از آنزيم محـدودالاثر         PCR ژنوميك اين بيماران، محصولات بيماران       DNAروي  
  .مورد مطالعه قرار گرفتند

طالعـه، مـشاهده گرديـد كـه بـراي زيـر         مبتلايان بـه لوسـمي ميلوئيـدي حـاد مـورد م           % 4/1 در   8جهش اگزون   : ها  يافته    
 را  17 در اگزون    D816اي    از بيماران مورد مطالعه هم، جهش نقطه      % 7/4همچنين  . هاي مختلف، اين نتايج متفاوت بود       گروه

   .هاي لوسمي ميلوئيدي حاد يكسان نبود داشتند كه توزيع آنها در زير گروه
، درصد قابل توجهي از بيماران مبتلا به لوسـمي ميلوئيـدي   C-KIT ژن هاي اين مطالعه نشان داد كه جهش :گيري      نتيجه

ها، در مـورد پروتكـل        توان با تشخيص مولكولي اين جهش       شود كه مي    در ايران را شامل مي    ) M2  ،M4هاي    زير گروه (حاد
  .درماني صحيح تصميم گرفت
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