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   دانشگاه علوم پزشكي شهيد بهشتي،هاي گوارش و كبد مركز تحقيقات بيماري *
  ركز تحقيقات سازمان انتقال خون ايرانم **

  چكيده
  ها در ارتباط با بيماري هموكروماتوز اي در مورد فراواني و بيان بيوشيميايي موتاسيون تا به حال مطالعه :سابقه و هدف

) H63D/C282Y (در  كروماتوزهاي ژن همو مطالعه ارزيابي فراواني موتاسيوناين هدف .  در جميعت بالغ ايراني انجام نشده است
 . باشد گروهي از جمعيت ايراني مي

 اهداءكننده خون ايراني كه به طور تصادفي انتخاب 1029 را در C282Y/H63D شامل HFEهاي ژن  فراواني موتاسيون:  بررسيروش
    به روشDNAاستخراج . ، آهن سرم و مقدار فريتين سرم بررسي نموديم)TS(شده بودند، همراه با ميزان اشباع ترانسفرين 

Salting outهاي ژن هموكروماتوز از طريق آمپليفيكاسيون به روش  هاي خون انجام شد و آناليز موتاسيون  از نمونهPCR و سپس هضم 
  . به انجام رسيدBclI  وRsaIآنزيمي از طريق آنزيمهاي محدودكننده 

 C282Yهيچ يك از افراد از نظر موتاسيون . مرد بودنداز آنها % 7/92 سال بود و 40±11ميانگين سني اهداكنندگان خون: ها يافته
 ميزان H63D بود در حاليكه در مورد موتاسيون درصدC282Y  2/0ميزان هتروزيگوت بودن براي موتاسيون . هموزيگوت نبودند

 هر دو موتاسيون به مطالعه دارايمورد همچنين هيچ يك از افراد . بدست آمد% 6/1و % 6/19هتروزيگوت و هموزيگوت بودن به ترتيب 
هاي   به ترتيب براي موتاسيوندرصد 01/0و  3/11اين نتايج نشان دهنده فراواني آللي .  نبودند(compound heterozygot)طور همزمان 

H63Dو  C282Yميزان آهن سرمي و اشباع ترانسفرين نيز تحت تاثير نوع موتاسيون .  هستندH63D و  C282Yبه طور .  قرار نگرفتند
 . در بين اهداكنندگان خون وجود نداشتHFEابه، تفاوتي در سطح فريتين سرمي بر اساس نوع موتاسيون مش

در ضمن اين نتايج بيانگر اين . باشد هاي ذكر شده در ايران مي اين مطالعه نشان دهنده فراواني آللي پايين براي موتاسيون: گيري نتيجه
، سطح آهن، اشباع ترانسفرين و سطح فريتين در جمعيت ايراني وجود HFEهاي ژن  مساله هستند كه هيچ ارتباطي بين موتاسيون

هاي مربوط به تمامي   در ايران تا زمانيكه شيوع واقعي بقيه موتاسيونHFEبنابراين غربالگري ژنتيكي از نظر موتاسيون ژن . ندارد
   .شود اند، توصيه نمي هاي هموكروماتوز مشخص نشده ژن

  .، بيوشيميايي، هموكروماتوز، فريتين، اشباع ترانسفرينHFE ژن :واژگان كليدي
  

  1مقدمه
. بيماري هموكروماتوز ارثي يك اختلال اتوزومال مغلـوب اسـت     

گذارد و اضافه بار آهن       اين بيماري روي متابوليسم آهن اثر مي      
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در بدن باعث تجمع آن در كبد و ساير اعضا شـده و منجـر بـه             
ت ديگـر بـاليني ماننـد سـيروز و          ايجاد آسيب كبدي و اختلالا    

شود كه از طريق تشخيص زودرس و         كارسينوم هپاتوسلولار مي  
  .)1(باشد  درمان با فلبوتومي قابل پيشگيري مي

كه قبلاً بـه نـام       ( HFE موتاسيون ژن    2اين بيماري از حداقل     
اين ژن روي بـازوي     . دشو  مي ناشي) شد   شناخته مي  HLAژن  

موتاسيون ). 2،3(قرار گرفته است    ) 6p22,1 (6كوتاه كروموزوم   
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