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ست. هدف از اين مط
گرفته در ساير بخش
و توصيفي مي باشد.

ها با استفاده از كي ت

23مطالعه عبارتند از: (

IVS10-1 در استا
واند ابزار مفيدي براي

PAH ، -11G>A

25/2/7 خ دريافت:

،25دوره  رازي

) PKU-uria
بوليسـم اسـي
يني و بيوشيم
 مغلـوب بـه د
فنيـل آلانـين
 نقــص آنــزيم
زايش فنيل آلا
وجب عقب ما
ي در افراد مب
مبتلا تحـت ر

1فتــه باشــد (
دپوســتان دار

ارشد يكارشناس يشجو

يشناس ـ ستيز گروه ر،
 
كو سلامت قاتيتحق كز

اگ يها هش

PKU-nuriaري (
سيون در ژن فنيـل آلا
 خاص هر جمعيت اس
 با مطالعات صورت گ
يك مطالعه مقطعي و

D از لوكوسيت ژنومي
  

اسايي شده در اين م
   شتند.

1G>A موتاسيون
، مي توPAHر ژن

Hفنيل كتونوري، ، ن

تاريخ

پزشكي علوم

  
كتونــــوريل

 اخـتلال متاب
 تظاهرات بالي
ل اتوزومـال م
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ــه مق ك مطالع

يـك دوره يـك
 خويشـاوند از
يي شد. شناس
 موجود در بيم
 سـپس از بيم
ركت در ايـن
ــه س از توجي
مـه و پرسـش
ي آنان تكميل
يا دچار عقب

وري نمونه هاي
ميلـي ليتـ 2-

وگيري از انعق
ليتــري حــاو
 به عنـوان مـا

 -Pure كيـت 
Rocheـركت  

 DNA و قبل
كميت اسيد نو
ــا نانواســـپكتر

sc Thermo A,
ييـد كيفيـت
ش الكتروفورز

رار گرفت (شك
ــايكل ه ترموس

TECHNE–ا

1 اگزون يها ش

 پزشكي رازي

ز آزمايش تش
ــد ( ــ). 12ش ه

موتاسيون ه ي
ش سكوئنسينگ

گلسي از استان 
ت گرفته در س

در كميتــه اخ
 بهداشتي در

1394.204ره  
ــك ــر، ي  حاض
شـد.كه طـي ي

PKU و غيـر
لستان شناساي
 پرونده هاي
صورت گرفت.
ها جهـت شـر
ــس ــد. پ ـل آم
ي رضايت نامـ

هاي يا خانواده
يمار كودك ي
نظور جمع آو

-5ـه ميـزان   
مد و براي جلو

لي ميلــي 15 ي
ED 5/0 مولار
  د.

از DNAراج   
T محصول شـ

س از استخراج
ك بررسي هت

ت آمـــده بـــا
,200 ientific,

چنين براي تا
ها با روش مونه

ورد مطالعه قر
P ــتگاه در دس

Eصول شركت 

جهش يبررس      

پمجله علوم    

يكي مورد نياز
ــي باشــاري م

سايي مولكولي
PAH به روش

فنيل كتونوري
طالعات صورت

  

  وش  كار  
ــن تحقيــق د
شكي وخدمات
ديه به شـمار
ــه ـت. مطالع
صيفي مـي باش

Uبيمار  26اد
تلف استان گل
اران بر اساس
قاني گرگان ص

ههاي آنواده
ــ ــه عم ـوت ب

هايدگان، فرم
ي بيماران و ي
 مواردي كه بي
ني بود). به من

ار بـهر فرد بيم
ي به عمل آم

هــاي ــالكون
DTAكروليتر 

اد استفاده شد
جهـت  اسـتخر
Template PC

پسفاده شد. 
جه PCRنش
DN دســـت بـــه

00C,NanoDr
همچ سي شد.  

نمخراج شده، 
مودرصد  1رز

ــنش  PCRك
40-TC محص

                    

                            

P-
ش
ده
PA 
ري
ك
 در
PA 
ده
PA 
12 
كـه

PA 
ـت
ون
ك
نـه
 در
ري
ن،
ان
2( .

رخ
ود
كم
يب
ده
 ت.
 ون
ران

8(، 
ري

ك
ـن
ظـر
ين
ـور
ــه

ژنتي
ــ بيم
شناس
Hژن

به فن
مط با

بود.
 

رو
ايــ
پزش
تأييد
ــ اس
توص
تعدا
مخت
بيما
طالق
خانو
ــ دع
كنند
سوي
(در

ذهني
از ه

گيري
از فـ
ميكر
انعقا
ج
CR
استف
واكن
NA
rop)
بررس
استخ
آگار
واك

00

                    

                           

PAHســيلاز (
 فرآيند پيرايش
زند، ايجاد شد

AHآنـزيم  ل
مـين سـاختار

ترمينـال و يـك
مريـزه شـدن

AHسيوني ژن
ختاري پراكنـد

AH. ژن )6 (
2 كرومـوزوم

) ك1 اسـت (
  ).2باشد (

AHف در ژن
PAHdb ــ ثب

ي از موتاسـيو
ونوري كلاسيك
احيـه مديتران
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د: دمـاي  

 5 مـدت  
يكل كـه   

درجــه  9
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ثانيه و  4
به مـدت  

درجـه   7

و كيفيت 
 3اصــي،   

ــاي   ــه ه
100bp  
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تروفــورز 

http:  

و 10-11ون   
 زير مي باشد
انتي گراد به
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94سرشــتگي 

قـه، دمـاي چ
45د به مدت 

 سانتي گراد ب
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عه مورد نظر و
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ــ كــنش ( نمون
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گــذاري و الكت
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آن به صورت

درجه سا 94 
كل هاي واكـن
مل: دمــاي واس

دقيق 1مـدت   
گراجه سانتي

درجه 72ي 
ي طويـل سـاز

دقيقه. 5دت 
 از تكثير قطعه
ــر محصــولا
حصــولات واك

بـbp 100ركر  
1,Biotechra

درصــد  بارگ 1
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  %1 آگارز 

  
بر روي ژل فت باز)
  ل منفي.
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 پليمراز جهت
روني اطراف آ
رشتگي اوليه

قه، تعداد سيك
ر ســيكل شــام
تي گراد بـه م

درج 63مر ها 
سازيي طويل 

قيقه و دمـاي
تي گراد به مد
راي اطمينان

و عــدم تكثيـ
ــر از مح كروليت
ــاران)و مــار
abbit,Germa
1ي ژل آگــارز 

)2(شكل  ديد

ژلروي نمونه بيمار 

جف927( 10-11هاي
كنترل :Cو  ونه بيمار

 

ورد

5
GG

5
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ــره
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تـر
Ac
ــا  ب
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هيه
ـره

اي
تراين
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دقيق
هــر
سانت
پرايم
دماي

د 1
سانت
بر
آن و
ميكر
بيمـ
any
روي
گرد

ن 16از  ستخراج شده
  

ه  قطعه شامل اگزون
نمو 6 تا 1شماره  ز)،

  1397مهر،1

 و برگشت مو
 ):11( ير بود

5′ -AGGTA
G-3′ 

5ꞌ-GATGAG
G-3ꞌ 

Bioneerكــ ،

PC  ،bp 927
ميكروليت 50

ccuPower®
ــوبي) و ب  جن
0ت پرايمـــر (

ته PreMixل
واكنش زنجيـ

اس DNAلكتروفورز

مربوط به PCRت
جفت با 100ز ماركر

انو همكاريكان

72، شماره25ره 

يمرهاي رفت
ش به صورت زي

ATCCCTT

GTGGCAC

ســط شــركت
 

CRي واكـنش
،PCRكنش
 PCR كيـت

Bioneــره ، ك
ــت ومي، جفـ
ريل به محلول
ظيم شرايط و

ال -1شكل 

الكتروفورز محصولات
M سايز)

اردك انيريحا نيس

دور   شكي رازي

ت. توالي پرايم
ر اين واكنش

  رفت:  
TCATCCAG

 رگشت:
CCAGTCAG

پرايمرهــا توس
 ورت گرفت.

حصول نهـايي
يي مخلوط واك
اسـتفاده از كي

ــركت  eer(ش
 DNA ژنـــو

ل) و آب استري
 حاصل از تنظ

ا -2شكل 

 
حس
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انجام گرفت
استفاده د
پرايمر ر

GTCAA 

پرايمر بر
GGA 

ســنتز پ
جنوبي صو
طول مح
حجم نهاي
بود كه با ا
PreMix )
ــزودن افـ
ميكرومول
شد. نتايج

مج
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 د.   
 1شـكل   

ل آگـارز  
 در 927 

 11و  10
ي اطـراف  
ــي   يرايش
تيـب در  

نمونه،  2
فنوتيــپ 

 IVS10-
 ونه هـاي 

 11ــرون 
صـــورت 

IVS1  در
با فراواني 

IVS 4در 
 فراوانـي    

...PAH ژن1-10

، شماره25دوره  

%) بود8/3( لر
شـده در ش راج 

 PCR روي ژل
bpبــا طــول 

. 
0هاي اگزون 

احي اينتروني
ــيون پي موتاس

IVS11 به ترت
6ي گرديد. از 

ــا ف 26و،2،7 ب
ي موتاسيون

و نمو ت بوده
cPK در اينتــ

IVS1  بـــه ص
  10-11G>A

 هموزيگوت)با
  S11+1G>C

زيگـوت) بـا 

  
  ي رفت)

  
  ي رفت)

1 اگزون يها ش

 پزشكي رازي

%) و ل2/19ن (
 DN اسـتخر

رز محصولات
 اختصاصــي ب
ده شده است.
ي نوكلئوتيدي

و نوا  PAHن 
م PKU  ،2ر 
I 1+1 وG>C
شناسايي 11و

21،22،ــماره 
داراي 10رون 

رت هموزايگوت
KUا فنوتيــپ 

1G>C+1ن 
د. موتاسـيون
يماربه صورت
ــيون و موتاس
 صورت هموز

(توالي 7ر بيمار شماره

(توالي 3ر بيمار شماره

جهش يبررس      

پمجله علوم    

%)، تركمن76
NAكيفيتييد
الكتروفور صوير

رصــد و بانــد
نشان داد 2ل

 بررسي توالي
ژن 10نترون 

ــار 26در بيم
IVS10-11G>

و10رون هاي
ــاي ــه ه ــ ن ش

cPK در اينتر ،
11G> به صور
بــا 5 و 3ماره

ــيو ي موتاسـ
وزايگوت بودند

بي 5(در آلل 
ــد و 19/ درص

بيماربه 2(در

c.1066-11g-( در

c.1199+1G>( د

                    

                            

يي
ده
ـط
ژن
ـره
CL
ش
لات
ـي

ان
ك
ت.
5 
ران
رار
س

)9/6
تاي
وتص

د 1
شكل
با
و اين
آن د
>A
اينتر
نمون
KU
>A
شــم
داراي
همو
10
23/

الل(

IVS10-11)->a
  

 IVS11+1 >C)

                    

                           

ــور شناســــاي
ت تكثيــر شــد
ن تـوالي توسـ
ــركت مــاكروژ
ش خـتم زنجيـ

 LCزارهـاي
جهـت خـوانش

پـلا كوئنسر با
واحي اينترونـ

ه به بيمارسـتا
 توسط پزشـك
سي قرار گرفـت
ز درمـان، بـه
چنـين بيمـار

سـال قـر 23
ــامل ــارس ش ف

G>Aجهش ط به

1G>C جهشط به

                   

http://rjms.iu     

بــــه منظــــ 
ـود در قطعــات
گرفتند. تعيين

ABI373 شــ)
تفاده از روش
ين از نـرم افز

mو chromas
ج دستگاه سك

و نـو PAHن
  ). 4 و 3 ل

كه HPAيمار
ه نموده بودند
ال مورد بررس

 Phe قبـل از
). همچ1ـدول

تـا 1ه سـني
ــا ميتي آن ه

الكتروفروگرام مربوط 

الكتروفروگرام مربوط 

                    

iums.ac.ir

ب PCRــولات 
هــاي موجــو ن

ن توالي قرارگ
30سكوئنســر 

و بـا اسـت بي) 
رفـت. همچنـي
main work 
 مقايسه نتايج

ژن 10-11ون 
ده شد (اشكال

 ا
بيم 26مطالعه 

گرگان مراجعه
ص غدد اطفا
راساس سطح
يم شدند (جـ
ر) درمحـدوده
ــوم ــب ق تركي

-3 شكل

-4 شكل

    

محصــــ
موتاســيون
موردتعيين
دســتگاه س
كره جنـوب
صورت گر
bench 5

ها و توالي
اصلي اگزو
آن استفاد

  
ها يافته

در اين م
طالقاني گ

فوق تخصص
بيماران بر
گروه تقسي

بيمار 26(
ــته وت داش
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سـياري از    
). 13ت (

ك برنامـه    
ري كه با 
معـــرض 
صوصـاً در   
 اكثريـت     

 )؛13شــد(
ي شـيوع  
، بيمـاري 

افـراد در   
شناسايي 

  ردد.
و  10اي  

بـتلا بـه    
 جهـش 

ترتيـــب  
درصـــد  

  

رهر 

http:  

مـولي در بسـ
اســـت شـــده 

ت انجـام يـك
دهد به طوري

ي را كـــه در م
ين امـر مخص
رمـان، بـراي
باشمهــم مــي

طقه جغرافيايي
ايجاد اين بل 

رار گرفته تـا ا
گري ژنتيكي ش
وقع اعمال گر

هـاوني اگزون
فـرد مب 26در 

و دوجسـي شـد   
IVS1 ــه ت بـ
23/19صـــد و

IVS10-11G>A
 هر دوآلل در

+/+ 
+/+ 
+/+ 
+/+ 
+/+ 

IVS11+1G>  در
 دوآلل
+/+ 
+/+ 
 

//rjms.iums.ac.i

ـك روش معم
ســـعه يافتـــه

رمان، ضرورت
ن را افزايش مي

هـــايين زوج
اسايي كرد. اي
تركيه كـه در
رس نيســت م
ت در هر منط

عامل PAHي 
ورد بررسي قر

غربالگ ماري با
 پزشكي به مو
طيف موتاسيو

د PAHژن  1
گلسـتان بررس

11G>A-0و 
درصـ  7/7ود 

   قبل از درمان
  بيماران%

7/57% 
5/11% 
7/7 % 
4/15% 
 *7/7% 

 العه حاضر
A   جهش

 

 العه حاضر
>C   جهش

 

  ir

ه به صورت يـ
ـــورهاي توس

هاي ددوديت
الگري نوزادان
مينـــان بتـــوا
طرهستند، شنا
ورهايي مثل ت
معــه در دســتر
راين لازم است

هايطيف جهش
فراد مبتلا مو

بيم ض خطر
ه و مداخلات

راين تحقيق ط
0و اينترون 

PK از استان گ
IVS11+1Gو
فراواني حـــد

س غلظت فنيل آلانين

IVS10-1 در مطا
 فنوتيپ

  
*cPKU  
cPKU 
cPKU 
cPKU 
cPKU 
cPKU 

IVS11+  در مطا
 فنوتيپ

  
*cPKU 
cPKU 

 

 

ـد.
بــه
 به
ده

ري
ـي
ال
يد
 از
1 .(

ني
گـر
ين
ـب
ود

شده
كشـ
محد
غربا
اطمي
خطر
كشو
جامع
بنابر
و طي
در ا

معرض
شده
در
11

KU
G>C
بـــاف

ورد مطالعه بر اساس

1G>Aجد جهش
  از درمان

 ) ليتر

  
1G>Cجد جهش

 قبل از
m(  

U
U

  1397مهر،1

 شناسايي شـ
بـ موتاســيون 

وگرام مربوط
نشان داده شد

در جوامع بشر
 مسائل بزرگـ
ختلال اتوزومـا
متابوليسم اسي
منـه وسـيعي

ــت ( 14ي اس
ي را دربيمـاران

)، مگ15يـد (
م با فنيل آلاني

موجـ PKUع
غـذايي محـد

ني بيماري در افرادمو
 ك
  ك
 ط
 ف

مشخصات بيماران واج
ت فنيل آلانين قبل

ميلي گرم بر دسي(
>20
>20 
>20 
>20 
>20 

مشخصات بيماران وا
غلظت فنيل آلانين

mg/dl( درمان
>20
>20 

انو همكاريكان

72، شماره25ره 

 مورد بررسي
جــد ايــن دو

و الكتروفر  3
4 و 3شكال

  ي
دهاي ژنتيكي

م از نظر مالي
اخ ل كتونوري

تلال وراثتي م
داراي دام كـه

ــيميايي ــو ش ي
ذهني ي شديد

نمايجـاد مـي
تلا تحت رژيم

شـيوع ).13 (  
مان با رژيم غ

فراوان-1جدول
فنوتيپ متابوليك

PKU كلاسيك
PKU متوسط
PKU خفيف

HPA 
نامشخص

  ص داشت.

م - 2جدول 
غلظت  ن

 وند
 وند
 وند
 وند

  شاوند

م - 3جدول 
والدين

يرخويشاوند
 خويشاوند

  
 ش

اردك انيريحا نيس

دور   شكي رازي

آلل 52از د، 
ت بيمــاران وا

3 و 2  جداول
اش در فوق يون

گيري  نتيجه
شك بيماري ه
ر عاطفي و هم

كنند. فنيلمي
ترين اختشايع
)ك13 و 5ت ( 

ــاليني و بي ت ب
 عقب ماندگي
 نشده اند، ايج
ه كودك مبتلا
رفتـه باشـد (
 نوزادان و درم

ني كه پرونده آنها نقص

والدين  مار

خويشاو
خويشاو
خويشاو
خويشاو
غيرخويش

2 
7 
2  
2 
2 

 بيمار

غير
خ

3 
5 

 
+:واجد جهش، PKUك

 
حس

پزشعلوم جله

42

درصد 7/7
مشخصــات
ترتيب در

موتاسيدو 
  است.
  

بحث و
بدون ش
هم از نظر
را ايجاد م

مغلوب و ش
آمينه اسـت
ــاهرات تظ
همچنين
كه درمان

مواردي كه
كم قرار گر
غربالگري

*بيمارا

بيم

2
7
21
22
26

ب

كلاسيك *

مج
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 مطالعـه  
كـاران در  
 گــزارش 
ـاريزي و   

درصد)  2
. بـر  )2( 

 2017ال  
 فراوانـي    
ن جهـش   
ـين شـد    

ــاي تان  ه
درصـد   7

PKU  در
هـاي  نـي  

 32ركيه 
ب ايتاليا 

 1/11ال   
ربســتان 
سـت. بـه   

جهــش "
 فراوانـي     

هــاي ــت
ن جهش 
ــق     طريـ
ـه ديگـر     

IVS10- 
رفتـه در    
صـفهان و      
 كـاريزي  

 هايخش
سـمنان،  
ره شـده    
ـالاي بـه    
خراسـان   
ز فرضيه 

ايـت   حم 
لاي ايـن     
 فرضـيه  

...PAH ژن1-10

، شماره25دوره  

 جهش گروه
مكزيناني و ه

درصــد  32 
طالعـه زارع كـ

6/24 جهش (
ن گزارش شد
كـاران درسـا

در ايـران بـا 
). شيوع ايـن

درصـد تعيـ 1
هــش در اســت

4/7 كرمانشاه 
  ست.  دار ا

Uهـش عامـل    
و بـا فراوانت  

 مثل ايران، تر
يسيل و جنوب
درصـد، پرتغـا

) و عر20صــد (
زارش شده اس
ــا عنــوان   "ش ب
بـا توجـه بـه

IV در جمعيــ
د كه منشأ اين
ــوده و از ه بـ
ش ژنتيكـي بـ

1 .(  
11G>Aـش   

ت صـورت گر
 اسـتثناي اص
وه در مطالعه

ن جهش در بخ
اي خراسان، س
بايجـان) اشـا

هـاي بـوانـي 
آذربايجـان، خ 

شمالي ايران ا
زه مديترانـه

ه فراوانـي بـالا
ر راستاي اين

1 اگزون يها ش

 پزشكي رازي

ترينصد شايع
). حسيني مز8

ــن جهــش را
مچنين در مط

ترينن شايع
PKU در ايران

ضي پور و همك
PKUمـاران 

17ه گرديد (
10تان حدود 

ــن جهـ ــه اي ك
و )10(رصد 

پاييني برخورد
تـرين جهـايع  

 مديترانه اسـت
هاييجمعيت

درصد، سي 12
د 7/14ـپانيا  

درص 8/30ــر 
) گز18رصد (

 ايــن جهــش
شود. ب ياد مي

VS10-11G>A
شودمطرح مي

ــه زه مديترانـ
انـشمعيتي و ر
18فته است (

ب فـوق جهـ
را در مطالعـات
ـف ايـران بـه
است. به علاو
يوع بالاي اين
امل استان ها
همدان و آذرب
غم اينكه  فرا

PKUيماران 
هاي شو بخش

ش از شرق حو
 مي رسد كـه
 خوزستان در

جهش يبررس      

پمجله علوم    

درص 19انس
8في كردند (

ران شــيوع ايــ
). هم18دند (

كاران به عنوان
Uمبتلايان به 

س مطالعه رض
 جهش در بيم

% مشاهده20/
ستان خوزست

ك). در حــالي1
د 77/5فهان  

از فراواني پ )1
ن جهـش شـ
ورهاي حوزه

بتاً بالايي در ج
5/2، يونان صد
درصد، اسـ 15

)، مصــ2صــد (
در 5/17ودي

ــين دليــل از
نيز "ايترانه

Aلاي جهــش 
ق اين فرضيه م
ــوز ــرق حـ شـ

هاي جم جرت
ط گسترش ياف

توجه به مطالب
ترين فراواني ر

هاي مختلـفش
مانشاه داشته

مكاران به شي
الي ايران (شا
ان، مركزي، ه

رغ).  علي7ت (
ت آمده در بي
وي و تهران و
شاء اين جهش
 كنند به نظر
ش در استان

                    

                            

وع
ده
عـه
ش
ال
 ران
ال
ال
ان
داد
ود
عـه
ان

در 
ر و

در 
ـد
ال
ده
 ت

بــا
10 
ـرز
ــن
ـاه
ك

در 
رت
 بـا
ـل
20 
رد
ان
وب
 را
ي و
تلا
 بـا

فركا
معرف
تهــر
نمود
همك
در م

اساس
اين
35/
در ا

)11
اصفه

)19
اين
كشو
نسبت
درص

1/5
درص
سعو
همــ
مديت
بــالا
فوق
از ش
مهاج
نقاط
بات
بالات

بخش
كرما
و هم
شما
تهرا
است
دست
رضو
منش
مي

جهش

                    

                           

 (c.1199از نو
PAH واقع شد
با مطالع 201

واني اين جهش
مكاران در سا

PKU در اير
چنين در شما
همكاران در سا
 استان خراسا
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IVS10-11G
به نظ ردار بود .
KU در ايجاد

 نظر لازم اسـ
ها و غربالگري

ر معـرض خط
رفـي شناسـاي
خاص مـي توانـ
ـخيص پـيش
طـر تولـد فرزنـ
ك كننده باشـ
تو ي شايع مي

ا بـت پيشـينه
لـذ .)18(بـرد

هـايي جهش
توانـطالعه مـي
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ـي موتاسـيون
ق تنهادو اگـزو
راف آن جهـــ

  ر گرفت.
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شـده، لـذا ايـ

تـرين علـ مهم
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خطر از آن بهـ
در ايـن مطالع

ها ياف روموزوم
مـل موتاسـيو
سـتان گلسـتا

   باشد.

 نامه كارشناس
ــ ــا كـ ـولي بـ

15/4/94 يب
ــي ــ ـابن م باش

انو همكاريكان

72، شماره25ره 

G>Aجهـــش
 بالايي برخور
ش به سزايي
اشد و از اين
 در شناسايي

ـراي افـراد در
ه شـود. از طر
ك جمعيت خ

هـاي تشـمـه
ر معرض خط

 جمعيت كمك
هاي ين جهش

 يـا عـدم قراب
 يكديگر پي ب
ف فوق شناسا
معيت مورد مط

شامل طـول زي
ي جهت بررس
در اين تحقيق
ترونـــي اطـــر
د مطالعه قرار

G>Aجهـش
گزارش ش لعه
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 در اسـتان گل
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ن هايي كـه د
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دن طيـف كام
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زون ديگر مي
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ــ ولي و مولكـ

تاريخ تصـوي و
ــ ي واحــد تنك

اردك انيريحا نيس

دور   شكي رازي

ن تجقيـــق ج
ازشيوع ستان

ين جهش نقش
مبتلا داشته با

هاي اصلي دش
ـن اسـتان بـر
ر نظـر گرفتـه
ي شايع در يك
زيادي به برنام
خانواده هاي د

PKU در آن ج
 با شناسايي اي
ي بـه قرابـت
اي مختلف با

يابي به اهداف
PAH در جمع

  ياني نمايد.
يت تحقيق شا
د بودجه كاقي
 ژن بود. لذا، د
 نـــواحي اينتر

ها مورد جهش
ه بـه اينكـه ج
لا در اين مطال

توان به عن مي
ل كتونـوري د
ــوان ــه عن  ب

هاي ژنتيكي د
لاوه موتاسيون
/9ده، تنها در

ـه دسـت آورد
 PAH در بيم
اگزو 11ررسي 

  و تشكر 
له تحقيقاتي ح
ــلو ــوم سـ علـ
و15930554

اســلامي آزاد 
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پزشعلوم جله

44

  نباشد.  
ايـــن در

استان گلس
رسد ايمي

در افراد م
جزء جهش
ژنتيكي ايـ
بيماري در

هايجهش
به ميزان ز

د در ختول
Uمبتلا به 
همچنين

تا حدودي
ها جمعيت

براي دستي
Hشايع ژن
كمك شاي
محدودي
عدم وجود
كل طول

و 11و10
شناسايي

با توجـه
فراواني بالا
جهش را م
ايجاد فنيل
ــت و گرف
هغربالگري

برد. به علا
گزارش شد

بـ شدند و
Hهـاي ژن 
نيازمند بر

  
تقدير و
اين مقال
ــد ع ارشـ
941008
دانشــگاه
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