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  غرب كشور ن در شمالي نادر ژن بتاگلوبى جهش هايبررس
  

   5 پروين آذرفام،4يحق مهدي  ،3ناصر پولادي، 2حسينپورفيضي دكتر عباسعلي ،1*يضينپورفي حسيدكتر محمدعل

  دهيچك
ماران يت بير جمع را دين فراوانيشتريع بي دهد كه حدود هشت جهش شايران نشان مين در اي ژن بتاگلوبيبررور ي مطالعات اخ:مقدمه

ص قبل از تولد ي جهت تشخيزي را در برنامه رياديناشناخته مشكلات ز  نادر ويشه وجود جهش هاياما هم.  كشور دارنديبتاتالاسم
ناشناخته   نادر ويگزارش جهش ها  ويبررس.گزارش شده است  ويع بررسي شايز جهش هايدر شمال غرب كشور ن. ندن كيجاد ميا
  د واقع شوديرانه مفيشگي پيدر طرح برنامه ها  ويصيد تشخ تواند در مواريم

  قبليجهش آنها در بررسيكه   مبتلا به بتاتالاسميبيمار آذري 20 از  ميلي ليتر نمونه ي خون محيطي5  ، در اين پژوهش:يروش بررس
  هاي جهش  سپس در مرحله ي نخست،.داستخراج گردي ايزوپروپانل -Kز  نمونه ها به روش پروتئيناDNA و دريافت ،نشده بودشناسايي 

Codon22(-AAGTTGG) Codon36/37(-T) ،Codon16(-C)  ،-88(C-A), Codon41/42(-TCTT) ,Codon6(-A)  با روش
ARMS-PCRفوق را نشان ندادند جهت تعيين توالي ارسال شد  مواردي كه جهش هاي و مورد بررسي قرار گرفت.     

 ,Codon15(TGG-TGA) Codon16(-C)، Codon 36/37(-T) ،Codon25/26(+T), ي جهش ها،ن مطالعهيااساس نتايج بر :جينتا

IVSII-848(C-A)  ،-28(A-C) و IVSII-745(C-G)نددي منطقه وكشور اضافه گرد ي شناخته شدهي وبه جمع جهش هايي شناسا .
ن يژن بتاگلوب  درT-C (666 -IVSII( و 16-IVSII) -SNP :5’UTR+20(C-T) ،Codon2(CAC-CAT) ،)G Cگاه ين چهار جايهمچن

 .ديماران مورد مطالعه مشخص گرديب
 ريسا ران ويجان، اي در آذربايماران مبتلا به بتاتالاسمي ب و تشخيص قبل از تولديغربالگردر  تواند يم ين بررسيج اينتا :نتيجه گيري

  . د باشديه مفي همسايكشورها
  

  راني اشمال غرب ،ني بتا گلوب هاي نادر، جهش:يدي كلواژه هاي
 

 مقدمه

از شايع ترين اختلالات مغلوب اتوزومي است بتاتالاسمي   
.  نوع جهش در ژن بتا گلوبين ايجاد مي شود200كه توسط بيش از 

اكثر اين جهش ها از نوع جهش هاي نقطه اي ، اضافه شدن يا 
    باعثجهش هابرخي . حذف شدگي هاي كوچك مي باشند

 گروه زيست شناسي دانشكده علومتاد راديوبيولوژي،  اس:نويسنده مسئول-1*
      E-Mail: info@eastp.ir  04113362280 ، تلفن  دانشگاه تبريزيعيطب
   تبريز دانشگاه علوم پزشكي،بيمارستان كودكان استاديار هماتولوژي انكولوژي-2
  گروه زيست شناسي دانشكده علوم  كارشناس ارشد سلولي و مولكولي ،- 3

  ه تربيت معلم آذربايجان دانشگا
  دانشگاه تبريز  -يعيگروه زيست شناسي دانشكده علوم طبكارشناس ارشد ژنتيك،-4
يعي  گروه زيست شناسي دانشكده علوم طبكارشناس ارشد فيزيك پزشكي،- 5 

  دانشگاه تبريز
  10/12/1385 :تاريخ پذيرش      20/4/1385: تاريخ دريافت

 

  

 مي كنند  ايجاد تالاسميβ+و  شده ميزان بيان ژن بتاگلوبين كاهش
مدي آگلوبين كارد زنجيره بتانشو  مي سبب برخي جهش ها نيزو

لل هاي توزيع آ. )1(كنندمي   تالاسميβº  ايجادو توليد نشود
بتاتالاسمي در دنيا تصادفي نيست، بلكه هر قوم و جمعيتي طيف 

ز جهش ها، تعداد كمي ا .دنجهش هاي خاص خود را دار
 شده وجهش ها را شامل % 80و بيش از  شتري دارنداني بيفراو

در مقابل تعداد  .جهش هاي شايع آن منطقه ناميده مي شوند
زيادي از جهش ها نيز وجود دارند كه فراواني كمتري دارند و 

بيش از يك دهه . )2( مي شوندخواندهجهش هاي نادر آن منطقه 
لا به است كه در ايران، جهش هاي ژن بتاگلوبين افراد مبت


