
  
  زدي يد صدوقي شهي درمان– ي و خدمات بهداشتي علوم پزشكهمجله دانشگا

 57-63، صفحات 1386دوم ، تابستان دهم ، شماره دوره پانز

  1386 تابستان ، دومدوره پانزدهم، شماره             زدي يد صدوقي شهي درمان– ي و خدمات بهداشتيمجله دانشگاه علوم پزشك

  

  

   ايدورونيداز در-ال-آلفاص مولكولي جهش هاي ژن شناسايي و تشخي
  )1 موكوپلي ساكاريدوز(  خانواده ايراني مبتلا به سندرم هورلر 5

   
 3دكتر بهرام نصر اصفهاني، 2، دكتر رسول صالحي1*دكتر منصور صالحي

  كيدهچ
-ال-آلفاواسطه كمبود آنزيم ه  است كه باي ليزوزمي يك بيماري اتوزوم مغلوب ذخيره) I ) MPS-I نوعموكوپلي ساكاريدوز : مقدمه

 از شديد تا ملايم متفاوت مي باشد بنابراين پيش بيني MPS-Iتظاهرات باليني بيماران مبتلا به . آيد  ميبه وجود) IDUA(ايدورونيداز 
  در حال افزايش و اين تعداد   در آن شناسايي شدهجهش 109 كلون شده بيش از IDUA از زماني كه ژن. شدت بيماري دشوار است

هدف از اين مطالعه شناسايي و تشخيص .  فنوتيپ مشاهده شده از بيماري ارتباط داردهبا دامنجهش نشان داده شده است كه نوع . مي باشد
  . وده استب MPS-I در گروهي از بيماران مبتلاي به IDUAهاي ژن جهش مولكولي 

 ابتدا با . انجام گرفت، داشتندMPS-I  به مشكوك به ابتلايهه هر كدام يك بچ خانواده ايراني ك5روي بر مطالعة حاضر  :ي بررسروش
 مورد بررسي PCR-RFLP با روش L132R جهش بعد . استفاده از اندازه گيري فعاليت آنزيم ايدورونيداز، تشخيص بيماري قطعي گرديد

 و تعين SSCP و در ادامه PCR اگزون ژن با 14 هز تكثير همبودند با استفاده اجهش هايي كه فاقد اين   در نمونهنهايتدر قرار گرفت و 
  .عامل بيماري شناسايي و تشخيص مولكولي انجام گرفتجهش توالي، 
  .  در سه بيمار ديگرG518 و W402X ،P533Rهاي جهش  بيمار و 2 در L132Rهاي شناسايي شده عبارت بودند از جهش : نتايج

 خانواده مشاهده 2 گزارش شده بود در اين مطالعه نيز در  اصفهانيك مولكوليش ژنتيآزمان بار از مركز  كه براي اوليL132R جهش  :نتيجه گيري
در جهش  هطور ساير مطالعات مشابه انجام شده مي توان نتيجه گيري نمود كه دامن از نتايج ما و همين. ل بودندداو متييهاجهش ديگر جهش  3گرديد و 

  .  مورد نظر قرار دادMPS-Iبراي جهش اين نكته را بايستي هنگام طراحي راهكارهاي شناسايي .  ديگر متفاوت استاي به منطقه  از منطقهIDUAژن 
  

  RFLP  SSCP,، جهش،ايدورونيداز-ال-آلفا ،1 موكوپلي ساكاريدوز تيپ:  كليدييواژه ها
  

  مقدمه
يماري را شامل ب 50بيماريهاي ذخيره اي ليزوزومي حدود 

 در ديزامي شوند كه نقطه اشتراك همة آنها تجمع مواد 
هاي بزرگ داخل سلولي  ليزوزومهاست كه منجر به ايجاد واكوئل

 1955بسياري از اين بيماريها قبل از آنكه ليزوزومها در . مي شوند
   به عنوان. )1( كشف شوند، شناخته شده بودندde Duveتوسط 
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  ، دانشكده پزشكي ي مولكوليولوژيك و بيار گروه ژنتي استاد-2
  ، دانشكده پزشكي يكروب شناسيار گروه مي استاد-3

   اصفهاني درمانيخدمات بهداشت و ي دانشگاه علوم پزشك-1،2،3
  3/12/1385:رشيخ پذيتار      8/6/1385:افت يخ دريتار

  
  

 به عنوان 1920دو بيماري هانتر و هورلر ابتدا در سال  ،مثال
گزارش شدند و ) bone dystrophy(بيماريهاي تخريب استخوان 

براي سالها اطلاعات زيادي در خصوص اين بيماري ارثي وجود 
بعدي در خصوص اين دسته بيماريها اين بود كه پيشرفت . نداشت

نشان داده شد تغييرات سلولي در اين بيماريها منحصر به سلولهاي 
  .)2(شوند ام سلولهاي بدن مشاهده مياستخواني نبوده بلكه در تم

اي بيماريهاي كميابي هستند  گرچه هر كدام از بيماريهاي ذخيره
 (ياديز تب يك گروه، فراواني نسبه عنوانولي همگي 
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هاي بهداشتي   مهمي در سيستمه لذا مسئل،)3( دارند)تولد زنده


