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ſŹźŝƾ�ĭŶƴƧřźěƾŚƷ�ƂƸū�ƽưſǇŚţŚŤŝ�ƾŹƺƄĩ�śźƜƫŚưƃ� 
��

źŤƧŵƾƌǀƟŹƺĜƴǀƀů�ƾƬƗŶưŰƯ���ĭźƵƹ�ƽŹƺƳŚū�ƾſŚƴƃ�ŢƀƿŻ��ƭƺƬƗ�ƵŶƨƄƳřŵ�ŞƏƾƘǀ�żƿźŞţ�ƵŚĮƄƳřŵ��ƎŝřŹ�ƵŶƴƀƿƺƳ���
E-mail: pourfeizi@eastp  

ƾƬƘſŚŞƗ�źŤƧŵ�ƾƌǀƟŹƺĜƴǀƀů��Ƶƹźĭ�ƽĥƺƫƺƨƳř�ƽĥƺƫƺţŚưƷ���ƾĪƃżě�ƵŶĪƄƳřŵ�ƤŰţ�żĩźƯǀšŚƤ�ƽĥƺƫƺƨƳř�ƽĥƺƫƺţŚưƷƾƨƃżě�ƭƺƬƗ�ƵŚĮƄƳřŵ�źŞţ�ƿż��
ƽŵǇƺě�źƇŚƳ��ƽŹƺƳŚū�ƾſŚƴƃ�ŢƀƿŻ�Ƶƹźĭ��ƭƺƬƗ�ƵŶƨƄƳřŵ��ƱŚŬƿŚŝŹŷō�ƮƬƘƯ�Ţǀŝźţ�ƵŚĮƄƳřŵ��

�ƽŶƸƯƤůƾ��ƽŹƺƳŚū�ƾſŚƴƃ�ŢƀƿŻ�Ƶƹźĭ�ƭƺƬƗ�ƵŶƨƄƳřŵ�ŞƏ�ǀƘƾ��żƿźŞţ�ƵŚĮƄƳřŵ��
ƭŚƟŹŷō�Ʋƿƹźě���ƽŹƺƳŚū�ƾſŚƴƃ�ŢƀƿŻ�Ƶƹźĭ�ƭƺƬƗ�ƵŶƨƄƳřŵ�ŞƏ�ǀƘƾ�ŚĮƄƳřŵƿźŞţ�Ƶż��

��
ŢƟŚƿŹŵ��ÎÕ�Ô�ÕÓƁźƿŸě����ÐÎ�Î�ÕÔ��

��
ƵŶǀƨģ 

�����ƯŻǀƝřŶƷřƹ�ƶƴ�ſǇŚţ�ŚŤŝ�ư�ƂƷŚĩ�Śŝ�ƵřźưƷ�ƾŧŹřƺţ�ƩǈŤųř��ƾƿƫƺţ�ƭŶƗ�ŚǀŬƳŻ�ŶǀŝƺƬĭŚŤŝ�ƵźǀŶƃŚŞǀƯ�Ʋ��ř�Żř�ƝŶƷƿŚſŚƴƃ�ƶƘƫŚƐƯ�Ʋƿ�ƾŚƃ�ƽŚƷ�ƂƸūƿ�ŹŵŚƳƹ�Ɩ
ŹƺƄĩ�śźƜƫŚưƃ�Źŵ�ƾưſǇŚţŚŤŝŶƃŚŝ�ƾƯ�ƱŚƯ��źƯř�ƲƿřŹŵ��ŴƄţǀţ�Żř�ƪŞƣ�Ɔř�Ŷƫƺƿŝ�Ʋǀ�ƽŹŚưŵƺŝ�ŶƷřƺų�ŶǀƠƯ� 

�����ƾſŹźŝ�ƁƹŹ��ƿŝ� ŶƈĪǀƛ� ŹŚưǀƯŚƟ� źǀŚŝŹŷō�ƽŚƸƳŚŤſř� Żř� ƪƿŝŵŹř� ƹ� ƾƣźƃ� ƱŚŬǀ�ƽŚƸƃƹŹ� Śŝ� ƶĩ�ƪƫŚŝǀƴºƴƗ� ƶŝ� ƾºŝ� ƱřƺǀưſǇŚţŚŤŝ� ƱřŹŚưº�ƵŶƃ� ƶŤųŚƴƃ� ƾ
ŤƳř�ŶƳŵƺŝºƯŚƃ�ƶĩ�ŶƳŶƃ�śŚŴº�ƪåå�ç�ƭƹŻƺƯƹźĩŶƴƃŚŝ�ƾƯ��ř�ƂƸūƿ�ƽŚƸƃƹŹ�Ǝſƺţ�ŚƸƯƹŻƺƯƹźĩ�ƲPCR-ARMSƘţƹ�ǀǀŢƟźĭ�Źřźƣ�ƾſŹźŝ�ŵŹƺƯ�ƾƫřƺţ�Ʋ���

�����ƿŚƷ�ƶŤƟŚ��ř�Źŵ�ƞƬŤŴƯ�ƂƸū�ƕƺƳ�ƵŶƠƷƿŚſŚƴƃ�ƶƤƐƴƯ�Ʋƿŵźĭ�ƾƿŚƘưū�ƶĩ�Ŷ��îê×ŚƸƯƹŻƺƯƹźĩ�ƪĩ�ƶƘƫŚƐƯ�ŵŹƺƯ�ƽŶƳƺƃ�ƾƯ�ƪƯŚƃ�řŹ���ƂƸū��IVS-II-1 
GA���Śŝçæ×ŝ���ǀźŤƄƿŵƺŝ�řŹřŵ�řŹ�ƾƳřƹřźƟ�Ʋ��ŚſƿƂƸū�źŚƷ�ŶƴţŹŚŞƗ��Żř�� 

IVS-I-110 (GA) 18%, FSC-8/9 (+G) 14.5%, FSC-8 (-AA) 8%, IVS-I-1 (GA) 7.5%, IVS-I-5 (GC), FSC 44 (�C), Codon 
15 (TGGTGA), FSC 5 (�CT), IVS-I-6 (TC), IVS-II-848 (CA), FSC 36/37 (�T), �28 (AC), FSC 25/26 (+T), IVS-II-745 
(CG), FSC 16 (�C) ϭ IVS-I-25 (�25 bp del).  

ƂƸūŵ�Ź�ê×ƣŚŝ�ƶŤųŚƴƃŚƳ�ŚƸƯƹŻƺƯƹźĩ�ƾŶƳŚƯ�����
�����ŤƳǀĭ�ƶŬǀƽź���Ʋƿř�Ʋǀŝ�ƾƿŚƷ�šƹŚƠţ�ƹ�ŚƷ�ŢƷŚŞƃ�ƶƧ�ŵřŵ�ƱŚƄƳ�ƶƘƫŚƐƯ�Ʋƿř�ŪƿŚŤƳƶƤƐƴƯŵŹřŵ�ŵƺūƹ�ƶƿŚƀưƷ�ƽŚƷŹƺƄƧ�ƹ�Ʊřźƿř�ƢƏŚƴƯ�źƿŚſ�Śŝ���řƿ�ƶƘƫŚƐƯ�Ʋ

źŤƘƯŚūƿƯŻ�Źŵ�ƶƘƫŚƐƯ�Ʋǀ�ŶƃŚŝ�ƾƯ�ŹƺƄĩ�śźƜƫŚưƃ�ƾſǇŚţŚŤŝ�ƽŚƷ�ƂƸū�ƶƴƹŵ�ŶƳ�řƺţ�ƾƯ�ŴƄţ�Źǀŝ�Ŷƫƺţ�Żř�ƪŞƣ�Ɔǀƀŝ�ŹƺƄĩ�śźƜƫŚưƃ�Źŵ�ƾưſǇŚţŚŤŝ�ƽŹŚưǀ�ŹŚ
�ŶƃŚŝ�ŶƴƯŵƺſ���

��
ƬĩǀŚƷ�Ƶĥřƹ�Ŷ����ƂƸū��ƾưſǇŚţŚŤŝƾƯƹŻƺţř��

�����  
�ƶƯŶƤƯ��

���
� �Ťŝ��ƾưſǇŚţŚřŹ�ƾƫǈŤųř�ƿƺţ�Śŝ�Ū�ƶĩ�ŶƃŚŝ�ƾƯ�śƺƬƜƯ�ƾƯƹŻƺţř�ťŹř

� ř� Źŵŝ� źŧǀ� Żř�ƂçååĭŚŤŝ�Ʊĥ�Źŵ�ƞƬŤŴƯ�ƂƸū�ƕƺƳ�ŝƺƬǀř�Ʋƿ�ŵŚŬ� �
�ƹ�ŵƺƃ�ƾƯƫƺţ�ƂƷŚĩ�ƶŝ�źŬƴƯǀŬƳŻ�ŶǀŝƺƬĭŚŤŝ�Ƶźǀ�Ʋ��â��ƾưſǇŚţ��ƿ�Ś
ƫƺţ�ƭŶƗǀ�Ʊō�Ŷ�âº���ƾưſǇŚţ���ŵƺƃ�ƾƯ��ŝǀ�Żř�ƂîÒ×�ƂƸū�ƪĩ��

Ż�ř�ƱŚƸū�Źŵ�ƾưſǇŚţŚŤŝ�ƽŚƷ�ŶƇ�Źŵ�ƹ�ƽř�ƶƐƤƳ�ƽŚƷ�ƂƸū�ƕƺƳ�
ưĩƾƳ�ǀƕƺƳ�Żř�żƝŸů�ƃŚŝ�ƾƯ�ƾƳĥ��Ŷƴ�æ�����

Ƴ� ƾƟŵŚƈţ� ƱŚƸū� Źŵ� ƾưſǇŚţŚŤŝ� ƽŚƸƬƫř� ƾĭŶƴĩřźěǀ�źƷƹ� Ţƀ
ưūǀŢƘ�ƹ�ŚƷ�ƪƫř�ƾƯƺƣƹ�ƾĭŶƴĩřźěƹ�ƽŚƷ�ƂƸū�ƿ�ŵŹřŵ�řŹ�ŵƺų�ƵĦ

Śƃ�ƽŚƷ�ƂƸū�Żř�ƾưĩ�ŵřŶƘţ�ƪƯŚƃ�ƶĩƿŻ�ŶƇŹŵ�ƶĩ�Ɩƿ�ƪƯŚƃ�řŹ�ƽŵŚ
Ż�ŵřŶƘţƹ�ŶƳƺƃ�ƾƯƿ�ƂƸū�ƪĩ�Żř�ƽźŤưĩ�ŶƇŹŵ�ƶĩ�ŹŵŚƳ�ƂƸū�ƽŵŚ

Ƙưū�źƷ�ƽŚƷǀŶƳƺƃ�ƾƯ�ƪƯŚƃ�řŹ�Ţ�ç���� �řƿ��Ʊřźƿ�ƽŚƷŹƺƄĩ�Żř�ƾĪ
ƯŹƹŚų�īŹżŝǀŚſ�ŶƴƳŚƯƹ�Ţſř�ƶƳŚƿƯ�ƽŚƷŹƺƄĩ�ź�ŵřŶƘţ�ƽřŹřŵ�ƶƤƐƴ

ŻƿŵŚƽŝ�ǀưſǇŚţŚŤŝ�ƶŝ�ǈŤŞƯ�ŹŚưƾŢſř���ƠƬŤŴƯ�ƭřƺƣřƾřŹŵ�ƿĭŶƳŻ�Ʊřźƾ�
ƯƾŚƤƯ�ƹ�Ŷƴƴĩ�ƿųźŝ�ƶƀƾŚƸƳŚŤſř�ƽř�Źŵ�ƞƬŤŴƯ�ƿ�ƵŶƴƷŵ�ƱŚƄƳ�Ʊřź

Ə�Źŵ�ƝǈŤųřƹ�ƕƺƴţǀŚƷ�ƂƸū�ƞƽưſǇŚţŚŤŝ�ƾŶƃŚŝ�ƾƯ���ê��è���
ŚŝŹŷō� ƶƤƐƴƯƿřŹřŵ� ƱŚŬƽŹŚţ� ƶƤŝŚſ�ƿŴƾƳǇƺƏ�ƾƯ�ƾ�ƶĩ� ŶƃŚŝ�
ƹ� šźūŚƸƯ�ƄƫƄĩźĪƾŚƷ�ƽŻ�ƿŵŚƽř� ƶŝ�ƿŢſř� ƵŶƃ� ƶƤƐƴƯ� Ʋ��

ƴĤưƷǀƀƯŹŵ�ƲǀƳŚŤſŚŝ�ƵŵŚū�źƾźŝř�ƿ�ƶƤƐƴƯ�ƶĩ�Ţſř�ƶŤƟźĭ�Źřźƣ�ƮƄ
żĭƿģ�ƱŚǀřƹ�ŶƴƷ�ƵŹŚƣ�ƶŞƃ�Śţ�Ʋƿĩźţ�ƶŝ�Ʊřźǀŵƺƃ�ƾƯ�ƪƯŚƃ�řŹ�ƶ���Śŝ

ř�ƞƬŤŴƯ�ƢƏŚƴƯ�Źŵ�ƞƬŤŴƯ�šŚƘƫŚƐƯ�ŵƺūƹƿ�Ʊřź�ê��è����šŚƗǈƏř
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ÐÑ����ƾưſǇŚţŚŤŝ�ƽŚƷ�ƂƸū�ƾĭŶƴƧřźě�ƾſŹźŝ�����

ƴƯ�ƽŚƷ�ƂƸū�Żř�ƾƘƯŚūƶƤƐ�ŹƺƄĩ�śźƜƫ�Śưƃ�ƽſŵ�Źŵ�ƾưƳ�ŽźŤ
ŶƃŚŝ��řźŝŚƴŝƿŚƃ�ƽ�ŚƷ�ƂƸū�ƾſŹźŝ�Ʋƿ�Śưƃ�ƽ�ƶƤƐƴƯ�Źŵ�ŹŵŚƳ�ƹ�Ɩ

ŚſŚƴƃ�Źŵ�ƽźŧƺƯ�Ĩưĩ�ŶƳřƺţ�ƾƯ�ŹƺƄĩ�śźƜƫƿř�ƾƿ�ƹ�ŚƷ�ƂƸū�Ʋ
�ƵŵŚƠŤſř�ƱōŴƄţ�Źŵǀŝ�Ŷƫƺţ�Żř�ƪŞƣ�ƽŚƷ�Ɔǀ�ƶŤƃřŵ�ƾưſǇŚţŚŤŝ�ƽŹ�Śư
ŶƃŚŝ���

 
ŚƷ�ƁƹŹ�ƹ�ŵŹřƺƯ��

ƿŝ�ŶƈĪǀƛ�ŹŚưǀƯŚƟ�źǀŚƸƳ� ŚŤſř�Żř� ŹƹĥŚƯ�ƾưſǇŚţ� ƶŝ�ǈŤŞƯ�ƪ�ƽ
�ŚŝŹŷōƿŝ�ŵŹř�ƹ�ƾƣźƃ�ƱŚŬǀ�śŚŴŤƳř�ƪƵŶƃ��ƶƳƺưƳ��ŰƯ�ƱƺųǀŚƸƳō�ƾƐ�
�ŹŵƝƹźƓŵŚƤƘƳř�ŶƋ�ƵŵŚƯ�ƽƹŚů�EDTA���ƽŹƹō�ƖưūŶƃ��ƵDNA�Śŝ�

Ƴ�ƁƹŹƠſ�ƽŚƸƫƺŞƬĭ�Żř��ƕŚŞƃř�Ĩưǀř�Ŷŵźĭ�ũřźŴŤſƿŶ���
ŚƷ� ƂƸūƿƘưū� Źŵ� ǈŞƣ� ƶĩ� ƾǀř� Ţƿ� Ʊřź��ê��è�ĩźţ� �ǀ� ƶ�ì��ƹ� �

Śŝ�Źŷō�ƽŹƺƸưūƿƱŚŬ�Õ�Śƃ�šŹƺƈŝ�ƿƃ�ƵŶƷŚƄƯ�Ɩŵƺŝ�ƵŶŶƳſƺŝ�ǀ�ƶƬ
ƁƹŹ�PCR-ARMS����ŵźĭ�ƶƘƫŚƐƯ�ƿř�ŶƳŶƿ�Żř�ŶƴţŹŚŞƗ�ŚƷ�ƂƸū�Ʋ� 

IVS-II-1 (GA), IVS-I-110 (GA), FSC 8 (�AA), IVS-I-6 
(TC), IVS-II-745 (CG), IVS-I-1 (GA), IVS-I-5 
(GC), FSC 8/9 (+G)� 

ŚƷ�ƶƳƺưƳƿ�ƁƹŹ�Śŝ�ƶĩ�ƾPCR- ARMS�ƽřźŝ��ŶƳŵřŶƳ�ƱŚƄƳ� řŹ�ƾƄƸū�
ƘţǀƲŶƳŶƃ�śŚŴŤƳř�ƾƫřƺţ���ůŚƳ�ƹŵǀŝƺƬĭŚŤŝ�Ʊĥ�Żř�ƶǀŨĪţ�ƲǀŶƃ�Ƶŵřŵ�ź��ƫƹřǀ�Ʋ
ůŚƳǀ�ƩƺƏ�Śŝ�ƶìæîū�Ƴ�Żř�ƶĩ��ŻŚŝ�ŢƠƺţƺŘƬĩǀŶ�æêÕ���ţƺŘƬĩƺƳ�Śţ�źţƺƯƹźěǀŶ�
ëê�ř�ŻřƿƱƹźŤƴ�IIŝƺƬĭŚŤŝ�Ʊĥ�ǀřźě�Ǝſƺţ�ƶĩ�Ŷƃ�ƾƯ�ƪƯŚƃ�řŹ�Ʋƿ�ŢƟŹ�źư
�ê
��CTGAGGGTTTGAAAGTCCAACTCC-3
�řźě� ƹ�ƿ�źư

� ŢƄĭźŝ�ê
��CTGTACCCTGTTACTTCTCCCCTCC-3��ŨĪţǀ�ź
Ŷƃ�Ƶŵřŵ��ƯƹŵǀůŚƳ�Ʋǀ�ƩƺƏ�Śŝ�ƶêèëţƺŘƬĩƺƳ�Żř��ŻŚŝ�ŢƠū�ǀ��Ŷëæì�Żř�

řƿ� ƱƹźŤƴIIţƺŘƬĩƺƳ� Śţ�ǀ� Ŷæìë� ƶƤƐƴƯ� Żř���UTR�è
ŝƺƬĭŚŤŝ� Ʊĥ�ǀ�řŹ�Ʋ
řźě� Ǝſƺţ� ƶĩ� Ŷƃ� ƾƯ� ƪƯŚƃƿŢƟŹ� źư�� �

�ê
��ATGTATCATGCCTCTTTGCCACC-3
�řźě�ƹ�ƿ�ŢƄĭźŝ�źư
�ê
��GCACTGACCTCCCACATTCC-3
��ŨĪţ�ǀ�Ŷƃ�Ƶŵřŵ�ź����

ŨĪţ� šŚƘƐƣǀƘţ� ŢƸū� ƵŶƃ� Ƶŵřŵ� źǀǀƩŶƯ� ƵŚĮŤſŵ� Śŝ� ƾƫřƺţ� Ʋ�
ABI3730XL��řżƟ�Ţĩźƃ�ƶŝ���ŝǀŶƃ�ƵŵŚŤſźƟ�Ĩţƺ����

(http://www.fazabiotech.com). 
 
ƿŚƷ�ƶŤƟ�Ś��
��� �Żř�æëéŝ�ǀ��ƶŝ�ƍƺŝźƯ�ŹŚưæéæ�ƵŵřƺƳŚų�ƽſǇŚţŚŤŝ�ƶŝ�ǈŤŞƯ���ƾư

çèƫŶŝ�źƠƳ��ǀ�ŶƳŶƃ�ƶŤƃřŸĭ�ŹŚƴĩ�Ʊŵƺŝ�Źŵřźŝ�ƹ�źƷřƺų�ƪ�æî�Żř�źƠƳ
æî�Źŵřźŝ�ƹŵ�ƽřŹřŵ�ƶĩ�ƵŵřƺƳŚų�ƿƹ�ŶƳŵƺŝ�ǈŤŞƯ�źƷřƺų�Śé�ƹŵ�Żř�źƠƳ�

� Źŵřźŝ� ƶſ�ƽřŹřŵ� ƶĩ� ƵŵřƺƳŚųƿŶƳŵƺŝ�ǈŤŞƯ� źƷřƺų� Ś��řźŝŚƴŝƿ� Ʋæéæ�
ŝǀ�Żř�ŹŚưæéæƛ�ƽ�ƵŵřƺƳŚų�ǀƯŚƟ�źǀŵźĭ�śŚŴŤƳř�ƪƿ�ŶƳŶ�Õëŝ�ǀ�Żř�ŹŚư

ō�ƱŚŤſřŚŝŹŷƿƣźƃ�ƱŚŬƾ�ƹ�êêŝ�ǀŝŵŹř�ƱŚŤſř�Żř�ŹŚưǀƪ��ř�Żř�ƶĩƿƲ��Ƶƹźĭ
çîŝ�ǀƫŵ�ƶŝ�ŹŚưǀŚƋŹ�ƭŶƗ�ƪƿ�ƹ�Ţæçŝ�ǀƫŵ�ƶŝ�ŹŚưǀ�ũřźŴŤſř�ƭŶƗ�ƪ

DNA�ƱřŹŚưǀŝ�ƶƳƺưƳ�ŻřŶƳŶƃ�ƶŤƃřŸĭ�ŹŚƴĩ�� �ŚƸƳ�Źŵƿ�Ţæåå�ŝǀ�ŹŚư
ƛǀƯŚƟ�źǀ�ƪ��ƪƯŚƃçååƭƹŻƺƯƹźĩ���ř�ŹŵƿŶƳŵźĩ�Ţĩźƃ�ƶƘƫŚƐƯ�Ʋ�ƶƧ�

ƶƯŚƴƄſźě�šŚƗǈƏřřƽŝ�ǀŹŚưƱřƩƹŶū�æ�Ţſř�ƵŶƃ�ƵŵŹƹō���ƕƺƳ�ƵŶƠƷ
ƂƸū�ƕƺƳ�Ūƴě�ƶĩ�ƞƬŤŴƯ�ƂƸūŚƃ�ƽŚƷ�ƂƸū�ƱřƺƴƗ�ƶŝ�Ʃƹř�ƿ�Ɩ

ƶƤƐƴƯ��ëî×��ŹŵŚƳ�ƂƸū� ƕƺƳ� ƵŵŻřƹŵ� ƹ�çë×��ŚſŚƴƃƾƿŵźĭ�ƿŶ��

ƕƺƳ�Żř�ƂƸū�ƕƺƳ�ŢƠƷ�âº���ê�ëë×��ƕƺƳ�Żř�ƂƸū�ƕƺƳ�Ƃƃ�ƹ� �
�
â��ê�çÕ×� �ŶƳŵƺŝ�ƩƹŶūç�� �ê�ŶƇŹŵ�ƪƯŚƃ� ƶĩ� ŚƷ� ƂƸū
æå�Żř� ƭƹŻƺƯƹźĩêŝ�ǀŹŚư�ƁƹŹ� Śŝ� ŵƺŝ�PCR-ARMS�ƄƸū�ƾ�řŹ�

ŶƳŵƺŝ�ƵŵřŶƳ�ƱŚƄƳ�ƫŵ�ƶŝ�ǀƟŚĩ�ŚƳ�ƪƾ�ƶƳƺưƳ�Ʊŵƺŝ�DNAƘţ���ǀǀƫřƺţ�Ʋƾ�
ŵźĮƳƿŶƵƣŚŝ�ƶŤųŚƴƃ�ŚƳ�ƹ�ƾŶƳŶƳŚƯ����

��
�ƩƹŶūæ�ƶƯŚƴƄſźě�šŚƗǈƏř�ŹŚưǀŝ�ƽřƱř��

ƶƯŚƴƄſźě�šŚƈŴƄƯƱřŹŚưǀŝ�ƽř  ŶƇŹŵ 
ƪǀƯŚƟ�ƲƿŶƫřƹ�ƲŤƃřŵ��ìè×  

ƪǀƯŚƟ�źǀƛ�ƲƿŶƫřƹ�ƲŤƃřŵ çì×  
�ƱřŹŚưǀŝźĩŸƯ  êç×  

ŦƳƺƯ�ƱřŹŚưǀŝ éí×  
�ƽǇŚŝ�ƱřŹŚưǀŝæêƩŚſ ææ×  
�źƿŻ�ƱřŹŚưǀŝæêƩŚſ� íî×  

��
ŦŰŝ��
� �ŚƷ�ƶƷŵ�Źŵƽųř�ǀŚƷ�ƂƸū�źƽưſǇŚţŚŤŝ�ƾ�ƞƬŤŴƯ�ƢƏŚƴƯ�Źŵ�

�Ţſř�ƵŶƃ�ƁŹřżĭ�ŹƺƄĩ��ê��è���źŤƘƯŚū�ƶƘƫŚƐƯ�Ʋƿř�ƶĩƿ�Źŵ�ŚƸƳō�Ʋ
Ư�ŹƺƄĩ�śźƛ�ƩŚưƃ�ƶƤƐƴƯƾŶƃŚŝ�� �� ƶĩ�ƂƷƹĦě�Ʋƿř� Źŵæì�ƕƺƳ�

řżĭ� ƞƬŤŴƯ� ƂƸūŚƸţƹŚƠţ� ƶĩ� Ţſř� ƵŶƃ� ƁŹƾƿƳřƹřźƟ� Śŝ� řŹ�ƾ�
ŚƷ�ƂƸūƽř�ƪĩ�ƿŚƷŹƺƄĩƹ�ƱřźƽŚƀưƷ�ƿ�ŶƷŵ�ƾƯ�ƱŚƄƳ�ƶ�ƩƹŶūç����

� �� ƂƸūIVS-II-1(GA)ř� Źŵ�ƿ� Ʊřź�î�èè×��ê�ƹ�ŹƺƸưūƽ�
ŚŝŹŷōƿ�ƱŚŬ�çæ����Õ��Śƃƿ�Ţſř�Ɩ��řƿŶƯ�ƂƸū�Ʋƿř�ƶƳřźŤƽř�Źŵ�ƿ�Ʊřź

ĩźţ�ƶŝ�ŢŞƀƳǀƳřƹřźƟ�ƶƾŝ�ǀźŤƄƽ�ƹ�ŵŹřŵ�ƿƳřƹřźƟ�Źŵ�ƂƷŚĩ�ĨƾŻř��
Ư���śźƛ�ƶŝ�ơźƃ�Ţưſǀř�ƵŶƴƷŵ�ƱŚƄƳ��ŶƳřƺŤƿ�ƶĩ�ŶƃŚŝ�ƕƺƋƺƯ�Ʋ

řƿř�ŌŚƄƴƯ�Ʊřźƿ�Ţſř�ƂƸū�Ʋ�ê�ƹ�ì�ƹ�Õ�ƹ�æå�ƹ�ææ�����
� ��ƂƸūIVS-I-110(GA)�ŜūƺƯ�ƶĩ���âưſǇŚţ�ƾŶƃ�ƿƯ�Ŷƾ�
�ŵƺƃƿĪƾŚƃ�Żř�ƿźŤƘƿŚƷ�ƪƫō�ƲƽưſǇŚţŚŤŝ�ƾŚƷŹƺƄĩ�Źŵ�ƽŶƯ�ƿ�ƶƳřźŤ

řƽƺŝ� �ƿƯ�ŽźŞƣ� ƵĦƾ� ŶƃŚŝ��ìƹæçƹæè� �ƱŚŤſƹŶƴƷ� Źŵƹ��æé� ��ƹ
�ƱŚŤƀĩŚě�æê��Ţſř�ŹŵŚƳ��řƿř�śƺƴū�Źŵ�ƂƸū�Ʋƿ�ƵŶƄƳ�ƁŹřżĭ�Ʊřź
�Ţſř�é��Śſ�Źŵ�ƹƿř�ƢƏŚƴƯ�źƿƳřƹřźƟ�Śŝ�ƱřźƾŚě�ǀƿ�Ʋ�Õ�é×���ƁŹřżĭ

�Ţſř�ƵŶƃ�ê��Ư�źƔƳ�ƶŝ�ƹƾŝ�ƶƘƫŚƐƯ�ŵŹƺƯ�ƶƤƐƴƯ�Źŵ�ŶſŹ�ǀźŤƄƿ�Ʋ
ƳřƹřźƟƾ�ŵŹřŵ�řŹ��æÕ×�����
� ��ƂƸū�FSC8/9(+G�ƶĩ�ƿƂƸū�ƕƺƳ�Ĩ�âºŶƴƷ�ƽ�óſō�ǀŚƾƿ�
�Ţſř�ƱŚŤſƹŶƴƷ�Źŵ��æé��ƹ�ƱŚŤƀĩŚě�æê��ř�ơźƃ�ƹƿ�Ʊřź�ê��Śƃƿ�Ɩ

ƫƹ� �ƵŵƺŝƾŶƯ� ƢƏŚƴƯ� Źŵ�ƿř� ƶƳřźŤƽ�æç�ĩźţ� �ǀƶ�ì� ��ŹƺƸưū� ƹƽ�
ŚŝŹŷōƿƱŚŬ�Õ��Ţſř�ŹŵŚƳ��ř�ŵƺūƹƿ�ƶƘƫŚƐƯ�ŵŹƺƯ�ƶƤƐƴƯ�Źŵ�ƂƸū�Ʋ

ƫŵ� ƶŝ�Ţſř� ƲĪưƯ� ŚƯǀŹŚŬţ� ƍŚŞţŹř� ƪƽ�ƵŵŚū� ƶƐſřƹ� ƶŝ� ơźƃ� Śŝ�
źŝřƿƹ�ƮƄƿ�ƩƺƜƯ�ƶƬưů�ŚƿŶƃŚŝ�ŚƷŹŚţŚţ�Ś��ř�Źŵ�ƶĩ�ƶƛřźƯƿ�Źřźƣ�ƶƤƐƴƯ�Ʋ

Śě� �ŵŹřŵƿř� ƶƬƀƬſ�ŢŴŤƿƳŚŴƬǀŢſř� Ƶŵƺŝ� ƩƺƜƯ� ƱŚ� �ŵ�ƝźƏ� Żřƿ�źĮ
ř�Ţſř�ƲĪưƯƿřŹřŵ�ƂƸū�ƲƽŹŷō�ŌŚƄƴƯ�ƽ�óŵźĩ�ƽ�ŶƃŚŝ��æë���ƶĩ

Śſ�ƶŝƿƳŚƯŻ�Źŵ�ƢƏŚƴƯ�źƾŝ�ƶĩ�ǀ�Ʊƹźƣ�Ʋæå�Śţ�æÕƯ�ǀŵǈƽ�ƵŹŚƣ�ƶŞƃ�
ř�ŷƺƠƳ�ŢŰţ�ŶƴƷƿƳřźǀ�ƁźŤƀĭ��Ţſř�Ƶŵƺŝ�ƱŚƿŶƃŚŝ�ƶŤƟŚ���
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�ƵŹƹŵ�żƿźŞţ�ƾƨƃżě�ƭƺƬƗ�ƵŚĮƄƳřŵ�ƾƨƃżě�ƶƬŬƯÐÍ�ƵŹŚưƃ��Ñ��ƱŚŤƀƯŻ��ÎÐÕÔ�������������������������źŤĩŵƾƌǀƟ�ŹƺĜƴǀƀů�ƾƬƗŶưŰƯ�ƱřŹŚĪưƷ�ƹ����ÐÒ��

�ƩƹŶūç��ƳřƹřźƟƾƸū�ŚƷ�ƂƽƶƘƫŚƐƯ�ŵŹƺƯ�ƶƤƐƴƯŹŵ�ƵŶƃ�ƶƘƫŚƐƯ�ƝřźƏř�ƢƏŚƴƯ�ƹ�Ʊō���
ƂƸū�ƕřƺƳřŚƷ  ưſǇŚţŚŤŝ�ƕƺƳƾ  řŹŵƿƶƘƫŚƐƯ�Ʋ  ŹƺƸưūƽŚŝŹŷō�ƿƱŚŬ�Õ�  řƿƱřź��ê�  ƶǀƧźţ�ì��� 

IVS-II-1 (GA) â
 0 çæ çæ�ç  èè�î  é�ì  

IVS-I-110 (GA) â
 + æí çå�ç  é�í  èî�è  

FSC 8/9 (+G) â
 0 æé�ê  ç é�í  æ�è  

FSC 8 (�AA) â
 0 í çæ�ç  é�ê  ê�ê  

IVS-I-1 (GA) â
 0 ì�ê  ç ç�î  ê 

IVS-I-5 (GC) â
 + é�ê  æ ì�ë  æ�æ  

FSC 44 (�C) â
 0 é è�æ  ç�ë  æ�è  

Codon 15 (TGGTGA) â
 0 è�ê  � � å�æ  

FSC 5 (�CT) â
 0 è�ê  � å�ì  ç�ç  

IVS-I-6 (TC) â
 + ç ì�æ  æ�æ æå�æ  

IVS-II-848 (CA) â
 + ç � � å�é  

FSC 36/37 (�T) â
 0 ç ç ç�î  å�æ  

�28 (AC) â
 + æ � � å�æ  

FSC 25/26 (+T) â
 0 æ � � � 

IVS-II-745 (CG) â
 + æ è�æ  ç�æ  ê 

FSC 16 (�C) â
 0 æ ç å�é  � 

IVS-I-25 (25 bp deletion) â
 0 å�ê  � ç�ì  � 

ŚƷ�ƂƸū�źƿŚſ  � æê�æ  î�î  æé�ì  
ƶŤųŚƴƃŚƳ  ê � æî�æ  î�æ  

�ƪƧ�×�   æåå æåå æåå æåå 
��

� �ŻŚŝ�ŢƠū�ƹŵ�ƝŸůƽ�ƱƹŶĩ�Źŵ�Õ�ƂƸū�ƭŚƳ�ƶŝ���FSC8(-AA��
ƫƹřǀ� Źŵ� ŹŚŝ�Ʋƿŝ�Ĩǀĩźţ� ŹŚưǀř� ƶƽ� ŵƺŝ� ƵŶƃ�ƁŹřżĭ��æì� ��Źŵ� ƶĩ

Ƴ�ŚƯ�ƶƘƫŚƐƯ�ŵŹƺƯ�ƶƤƐƴƯǀŚƃ�żƿ�Ţſř�Ɩ�Õ×��řƿƴĤưƷ�ƂƸū�Ʋǀ�Źŵ�Ʋ
ŚƷŹƺƄĩƽŚƀưƷ�ƿƫŚưƃ�ƶƾ�ƿƴƘƾŹƺƸưū�ƽŚŝŹŷō�ƿ�ƱŚŬ�çæ×��Õ���ƹ

ſƹŹǀƶ�æç���ŚƃƿŢſř�Ɩ�ř�ŹŵƿƳ�Ʊřźǀ�ƎſƺŤƯ�ŹƺƏ�ƶŝ�żê�é×�ƁŹřżĭ�
Ţſř�ƵŶƃ�ê�����
�ƂƸūIVS-I-1(GA)��ŝ�ŹŵǀŤƄƢƏŚƴƯ�ź�ŶƯƿƶƳřźŤ�řƽ��ƯŹƹŚųǀƶƳŚ�

ſōƹǀŚ�ŵƺūƹ�ŵŹřŵ�æç��ƫƹƾŝ�ǀźŤƄƿƳřƹřźƟ� ƲƾŚŝ��êê×��śƺƴū� Źŵ
ƳŚĜſřǀ�Ţſř�ƵŶƃ�ƁŹřżĭ�Ś�æÕ����Ţſř�Ƶŵřŵ�ƱŚƄƳ�ƂƷƹĦě�Ʋƿř�ŪƿŚŤƳ

ř�śźƛ�ƩŚưƃ� Źŵ� ƶƧƿř� �ƱřźƿƂƸū�ƲƹřźƟ� Śŝ�Ƴřƾ�ê�ì×��ƾƯ�ƖƿŚƃ
ŶƃŚŝ��ƂƸū��Codon 15 (TGGTGAƫƹř�ǀ�ƩŚưƃ� Źŵ� ŹŚŝ� Ʋ

ƫǀƳ�ƩŚƜţźě�Źŵƹ�Ţſř�ƵŶƃ�ƁŹřżĭ�ƱƺŞƀǀŚƃ�żƿ�Ţſř�Ɩ�æî�����
ŹŵŚƳ�ƂƸū��FSC25/26(+T��ŝřźƽƫƹř�ǀƵŶƃ�ƁŹřżĭ�žƳƺţŹŵŹŚŝ�Ʋ�
ƶŝ�ƶĩ�ŢſřšŹƺƇ��ŻƹźŤƷƿĩźţ�šƺĮǀŞƾŚŝ��HbS�ŵƺŝ�çå���Źŵ�řƿ�Ʋ

ŭźƏ��� ƂƸūƵŶƃźƧŷŻƺưƷ� šŹƺƈŝ�ƿ� šƺĮŹŵƿ�ƵŵřƺƳŚų� Ĩ
ƵŶƷŚƄƯ�ƵŶƃ�ƁŹřżĭ�ƹ�Ţſř���
� ��ƂƸūIVS-I-25 (25 bp deletion��ŹŵƯ�ŹƹŚųǀ�ƱřƹřźƟ�ƶƳŚ�ƵŶƿŵ

Ţſř� ƵŶƃ�ƺŝ�ƿĦƵ�źŰŝ� Źŵƿ�Ʋ�çæ�żū� ƶĩƿƵź�řƽŹŵ�Ƭų�śƺƴūǀ�Ū
ƴĤưƷ� ƹ�Ţſř�ŽŹŚƟǀŹŵ� Ʋŝ� ƱŚŤſřźƸƃƺ�çç�ƶĩ�Ƭų� ƩŚưƃ� Źŵǀ�Ū
Ţſř�ƶŤƟźĭ�Źřźƣ�ŽŹŚƟ����

� ��ŻřæìƂƸū�ŢƠƷ�ƵŶƃ�ƁŹřżĭ�ƂƸū������ 
�IVS-I-110 (GA), FSC-8 (-AA), IVS-I-1 (GA) Cd15 
(TGGTGA), IVS-I-6 (TC), FSC-25/26 (+T), IVS-II-
745 (CG), � 

� �ƳřƹřźƟ�Śŝ�ƕƺưŬƯ�Źŵƾ�éæ×ŶƯ�ƕƺƳ�Żřƿř�ƶƳřźŤƽŶƴŤƀƷ�����

ƪƯŚƃ�ƂƸū�Ƃƃ��� 
IVS-II-1(GA), FSC-44(-C), FSC-5(-CT), IVS-II-
848(CA), FSC-36/37(-T), -28 (AC) ����  

� �ƳřƹřźƟ�Śŝ�ƕƺưŬƯ�Źŵƾ�ê�èè×ř�ƕƺƳ�Żř�ƿƳřźƾ�óŵźĩ�ƽƯ�ƾƃŚŝ�ƴ�Ŷ�� 
�ƂƸū�ƕƺƳ�ŹŚƸģ���

�FSC-8/9 (+G), IVS-I-5 (GC), FSC-16 (-C), IVS-I-25 (-
25bp del��ƕƺưŬƯ�Źŵ��Śŝê�çå×Żř�ŶƴƷ�ƕƺƳ�ƽ���ſō�ǀŚƾƿŢſř����

� �� Źŵêŝ�ǀ� ŹŚư�æåƭƹŻƺƯƹźĩ�� �� ƁƹŹ� Śŝ� ƶĩARMS���PCR�
ƄƸūƾŶƳŵƺŝ�ƵŵřŶƳ�ƱŚƄƳ�řŹ�ƫŵ�ƶŝ�ǀ�ƶƳƺưƳ�ƱřŶƤƟ�ƪDNAƟŚĩ�ƾ�Źŵ�

Ƙţ�ƶƬůźƯǀǀƫřƺţ�ƲƾƣŚŝ�ƶŤųŚƴƃ�ŚƳ�ŚƸƳō�ƂƸū��ƾŶƳŚƯ�����
 
ŤƳǀĭ�ƶŬǀźƽ���
� �ŚŤƳƿ�Ūř� Żř� ƵŶƯō�ŢſŶŝƿƳřƹřźƟ� ƵŶƴƷŵ�ƱŚƄƳ� ƶƘƫŚƐƯ�Ʋƾ�ƂƸū�
ŚƷƽř�ƿƏ�Śŝ�ƶƤƐƴƯ�ƲǀƗƺƴŤƯ�ƞƾƯ�ƾƶĩ�ŶƃŚŝ�Ư�ǀŶƳřƺŤƫŵ�ƶŝ�ǀŧŚţ�ƪǀ�ź

�šźūŚƸƯŶƃŚŝ� �ŚŤƳƿŪƳ�ǀƠţ� żŚƷ�šƹŚƾƿŚſ� Śŝ� řŹ�ƿ� źř�ƢƏŚƴƯƿ�ƹ� Ʊřź
ŤůƾŚƷ�ŹƺƄĩ�ƽŚƀưƷ�ƿƯ�ƱŚƄƳ�ƶƾ�ŶƷŵ��ƩƹŶūç�����
� �řƿŚŤƳ�ƲƿƯ�Ūƾřźŝ�ŶƳřƺţ�ƽŴƄţ�ǀŚƷ�ƂƸū�ƆƽưſǇŚţ�ŚŤŝ�ƾ�ƶĩ��

ŴƄţ�ƹ�ƵŹƹŚƄƯ�Źŵǀř�Źŵ�Ŷƫƺţ�Żř�ƪŞƣ�Ɔƿƀŝ�ƶƤƐƴƯ�Ʋǀ�ƹ�ŶƴƯŵƺſ�ŹŚ
ĭ�Źřźƣ�ƵŵŚƠŤſř�ŵŹƺƯ��Ţſř�ƭŻǇǀŵź���

��
ŶƤţƿ�źĪƄţ�ƹ�ź���

ŝ�ƭŚưţ�Żř�ŚƯǀŚƷ�ƵŵřƺƳŚų�ƹ�ƱřŹŚưƽř�ƿƄŚŹŚĪưƷ�ŢƸū�Ʊƽř�Źŵ�ƿ�Ʋ
ſŚĜſ�ƂƷƹĦěŹřżĮƿ�Ʈ�řŶų�ƶưƏŚƟ�ƮƳŚų�ŻřƾƿŚţ�ŢƸū��ƿř�Ěƿ�ƶƫŚƤƯ�Ʋ

Ư�źĪƄţƾƳ�ŚưǀƿƮ��řƿĦě�ƲƫŚƯ�źƔƳ�Żř�ƂƷƹƾźŞţ� ƵŚĮƄƳřŵ�Ǝſƺţ�ƿ�ż
�ŵŹƺƯŚưůƿŢŢſř�ƵŶƃ�Ɩƣřƹ����
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ÐÓ����ƾưſǇŚţŚŤŝ�ƽŚƷ�ƂƸū�ƾĭŶƴƧřźě�ƾſŹźŝ�����
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