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بر�سى علل ژنتيكى ناتو�نى �هنى 
("تو��مى � ��بسته به �يكس) �� شهرستا� �هو��

(1390-1391)
سعيد% �كبر� مبا�كه1، �لينا! �كبر� ���1، محمد�ضا �بر�هيم پو�1، حسين نجم �با��2، *كيميا كهريز�3

1ـ ��نشــجو� كا
شناســى �
شــد ژنتيك 
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يافت مقاله: 91/09/13�
پذير5 مقاله: 92/04/08

���* نويسند% مسئو): 
تهر�"، �'ين، بلو�
 ��نشــجو، بن بســت 
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، ��نشــگا� علو� بهزيســتى ' 

تو�" بخشى، مركز تحقيقا9 ژنتيك.
تلفن: 22180138  (21) 98+

��يانامه:
 Kahrizi@yahoo.com

چكيد# 
ــد�: ناتو�نى �هنى �� 70 ��صد مو��� علل ژنتيكى ����. �ين مطالعه به منظو�  ه
شناسايى علل ژنتيكى ناتو�نى �هنى # همچنين، كمك به مشا#�% ژنتيك # تشخيص 

پيش �; تولد �ين بيما�?، �� شهرستا> �هو�; �نجا6 شد. 
��� بر�ســى: �� �ين پژ#هش توصيفى كه �; نوE مطالعاD مقطعى كا�بر�? �ست، 
ــتا> �هو�;، پس �; بر�سى 183 پر#ندI �; خانو��ها?  ــا;ما> بهزيستى شهرس با كمك س
ــش �ين سا;ما>، 40 خانو��% #�جد شر�يط �نتخاO شدند كه ����? �# فر;ند  تحت  پوش
ــر # 42 �ختر) # پزشك بيما�? S> ها  ــتر بو�ند (62 پس مبتلا به ناتو�نى �هنى ��ثى يا بيش
�� تأييد كر�I بو�. سپس، بر�? بر�سى ها? مولكولى �� خانو��I ها? �نتخاO شدI، �; خو> 
ــالم # مبتلا نمونه گير? شد. همچنين، بر�? همة بيما��نى كه �� معايناD بالينى  تما6 �فر�� س

S> ها �ختلالاD �يسمو�فيك مشاهدI گر�يد،كا�يوتايپينگ �نجا6 شد.
ــك �; نمونه هاناهنجا�? ها?  ــى كر#مو;#مى به �#a كا�يوتايپ، �� هيچ ي يافته ها: �� بر�س
كر#مو;#مى مشاهدI نشد. �� بر�سى خانو��I ها �;لحاc �بتلا به نشانگا> �يكس شكنندI به #سيلة 
ــخيصى پى سى �S # ساتر> بلاD، 3 خانو�� (7/5 ��صد) مبتلا به نشانگا> �يكس  S;مو> ها? تش
ــفاf �; نوE �تو;#مى  ــكنندI بو�ند. همچنين، 3 خانو��I (7/5 ��صد) ����? فر;ند�> ميكر#س ش
ــك �; خانو��I ها  ــتگى �� S> ها، هيچ ي ــى ها? Sناليز پيوس ــه بو�ند كه پس �; بر�س ــوO �#لي مغل
ــا> ند��. علا#I بر�ين، �� بر�سى خانو�� ها  ــتگى نش ــى.پى.�چ) پيوس به جايگاI ها? مربوi (�6.س
 Iمتابوليك مشاهد fــپكتر#متر?، هيچ گونه �ختلا �;لحاc �بتلا به �ختلالاD متابوليك به �#a �س
 jبو�ند، طر fغيرسند�مى # غيرميكر#سفا Eهنى �; نو�ــد. 2 خانو��I كه �چا� عقب ماندگى  نش

تو��o �تو;#6 غالب �� نشا> ���ند. 
ــى، ناتو�نى �هنى بسيا� هتر#ژ> �ست #  ــاq نتايج به �ست SمدI �� �ين بر�س نتيجه گير�: بر�س
عقب ماندگى �هنى با تو��o �تو;#مى مغلوO به همر�I كاهش �� �ند�;% �#� سر (ميكر#سفالى) 
با 7/5 ��صد # نشانگا> �يكس شكنندI با 7/5 ��صد، �; علل شايع عقب ماندگى �هنى ژنتيكى 

�� �ين مطالعه �� شهرستا> �هو�; �ست.
كليد��ژ� ها: ميكر#سفالى، ناتو�نى �هنى، نقشه يابى بر�ساq همو;يگوسيتى 

www.sid.ir


www.SID.ir

Arc
hive

 of
 S

ID

26

بر�سى علل ژنتيكى ناتو�نى �هنى (تو
�مى � ��بسته ...

5858
ل 

س
سل

� م
ما�

ش
ل 

س
سل

� م
ما�

ش
 �

 1
39

2 
13

92
يز 

پاي
يز

پاي
 �

 �
و�سو
س

 ��
شما

 
 ��

شما
 �

م 
�ه

ها�
 چ

��
��

م 
�ه

ها�
 چ

��
��

1- Sporadic  2- Denovo  3- Autosomal Recessive Primary Microcephaly (MCPH)

مقدمه
ــناخته  ــه پيش ���ين به عنو�� عقب ماندگى �هنى ش ــى �هنى ك ناتو�ن
ــى # !فتا! ها�  ــمگير� $! عملكر$ �هن ــد، با محد#$يت چش مى ش
ــد/ #  ــر#0 ش ــالگى ش ــو$ كه قبل �� 18س ــى تعريف مى ش �نطباق
مها!C ها� �جتماعى # مفهومى فر$ !� تحت تأثير قر�! مى $هد (1). 
علل ناتو�نى �هنى بسيا! هتر#ژ� �ست (2) # �تيولوژ� �E به $# $ستة 
ــيم مى شو$. 70 $!صد  كلى عو�مل ژنتيكى # عو�مل غيرژنتيكى تقس
ــت (3). علل  ــى �� �ختلالاC ژنتيكى �س ــل ناتو�نى �هنى ناش �� عل
ژنتيكى ناتو�نى �هنى شامل �ختلاQ $! تعد�$ # ساختا! كر#مو�#مى 
ــت. ناهنجا!� ها� كر#مو�#مى  ــلالاC ژنومى # تك ژنى �س # �خت
ــكيل مى $هد (4) # به  4تا28 $!صد �� علل ناتو�نى ها� �هنى !� تش
ــكل شما!شى # ساختا!� بر#� مى كند. �ختلالاC تك ژنى كه  $# ش
 C!هنى �ست، به $# صو� �عامل تقريباً 40تا50 $!صد �� ناتو�نى ها

#�بسته به جنس # Eتو�#مى بر#� مى كند (5). 
 تحقيقاC $!با!Y علل ژنتيكى ناتو�نى �هنى # �ختلالاC مربوX به 
ــاQ ها بر ناتو�نى �هنى #�بسته به �يكس متمركز بو$. �كنو�  �E، س
ــخص شد/ �ست كه نو0 #�بسته به �يكس ناتو�نى �هنى، فقط  مش
ــكيل مى $هد # �ين بدين معنى  10 $!صد ناتو�نى ها� �هنى !� تش
ــيا!� �� مو�!$ ژنتيكى ناتو�نى �هنى، ممكن  ــت كه تعد�$ بس �س
�ست �تو�#مى باشد (6). بر�� مو�!$ شديد ناتو�نى �هنى، تو�!^ 
�تو�#مى غالب بسيا! نا$! �ست؛ �ير� بسيا!� �� �فر�$ مبتلا با!#! 
ــا� مى $هد كه $! جمعيت  ــتند. ��طرفى، مشاهد�C �خير نش نيس
قفقا��، #جو$ تعد�$ �يا$� �� مبتلايا� تك گير1، مى تو�ند به خاطر 

جهش ها� غالب �بتد�به ساكن2 باشد. 
ــئوQ بيما!�  ــد� ژ� مس ــا� نوكلئوتي ــاQ 1991، تو�لى ه $! س
 FMR1 (Fragile X Mental ــه ــكنند/ ك ــند!d �يكس ش س
ــو$، شناسايى شدند (7).  Retardation gene 1) ناميد/ مى ش
ــترين عامل �يجا$كنندY ناتو�نى  ــند!d $�#�، بيش �ين ژ� بعد �� س
ــت. محققا� معتقدند كه ژ� ها� $!گير $! ناتو�نى �هنى  �هنى �س
Eتو�#مى مغلوe، بسيا! بيشتر �� ژ� ها� #�بسته به �يكس هستند؛ 
ــو$ #  ــا�، $! مغز بيا� مى ش ــه بيش �� نيمى �� ژ� ها� �نس چر�ك
ــر�! $�!$  ــا� Eتو�#d ق ــر !#� كر#مو�#d ه ــن ژ� ها ب ــتر �ي بيش
ــش $! �ين ژ� ها به  ــد كه جه (6)؛ بنابر �ين منطقى به نظر مى !س
ــو$. با $!نظرگرفتن �ينكه  ناتو�نى �هنى Eتو�#مى مغلوe منجر ش
 eتو�#مى مغلوE �ها �ــه بيما! ــا#ند�، �بتلا ب $! ��$#�h خويش
ــز به $ليل ميز��  ــو! ما ني ــد، �نتظا! مى !#$ $! كش ــش مى ياب �فز�ي
ــا#ند� كه حد#$ 38/6 $!صد �ست، ناتو�نى �هنى  ��$#�h خويش

فر�#�نى �يا$� $�شته باشد (8). 

Eما! !سمى # معتبر� �� تعد�$ مبتلايا� به ناتو�نى �هنى $! �ير�� 
ــيا!� كه تاكنو� محققا� مركز  ــت نيست؛ �ما مطالعاC بس $! $س
تحقيقاC ژنتيك $! �ستا� ها� مختلف # $!با!Y نژ�$ ها� مختلف 
ــى �� هتر#ژنى بالا� ناتو�نى �هنى $!  ــى �نجاd $�$/ �ند، حاك �ير�ن

�ير�� �ست (9، 6، 2). 
ــاd $�$ند، 50  ــا$� # همكا!�� �نج ــة �خير� كه نجم Eب $! مطالع
ــايى شد.  ژ� جديد بر�� �ختلالاC �هنى �تو�#مى مغلوe شناس
ــد/  ــا� جديد بر�� 23 ژ� �� قبل شناسايى ش همچنين، جهش ه
ــد. بديهى  بر�� ناتو�نى �هنى # �ختلالاC نو!#لوژيكى معرفى ش
�ست كه مطالعة بيشتر �ين ژ� ها # همچنين شناسايى ساير ژ� ها� 
ــه $!m ما �� ناتو�نى �هنى # همچنين  ــر $! ناتو�نى �هنى، ب $!گي

عملكر$ مغز، كمك شايانى مى كند (6).
ميكر#سفالى �#ليه3 نوعى ناتو�نى �هنى �ست كه به علت كاهش $! 
 !#$ Yــو$ # با كاهش $! �ند�� ــلوQ ها� مغز� �يجا$ مى ش تعد�$ س
 nمعيا! �ير ميانگين �ستاند�!$، بر�سا oسر، بيش �� 3 #�حد �نحر�
سن # جنس همر�/ �ست. �ين �ختلاQ بسيا! هتر#ژ� بو$/ # $�!�� 
تو�!^ �تو�#مى مغلوe �ست كه حد#$ 15 $!صد �� ناتو�نى ها� 
�هنى !� شامل مى شو$ ( 11،10). $!�ين با!/، تاكنو� 8 جايگا/ # 8 
ژ� تشخيص $�$/ شد/ �ست كه به ترتيب عبا!C �ست ��: �d.سى.

پى.�چ1 (ژ� ميكر#سفالين)؛ �d.سى.پى.�چ2 (ژ� $بليو.$�.E!.62)؛ 
ــى.$�.كى.E.5!.��.پى.2)؛ �d.سى.پى.�چ4  ــى.پى.�چ3 (ژ� س �d.س
(ژ� سى.��.پى.152)؛ �d.سى.پى.�چ5 (ژ� ��.�n.پى.�d)؛ �d.سى.
ــى.پى.�چ7 (ژ� �n.تى. ــى.��.��.پى.جى(؛ �d.س پى.�چ6 (ژ� س

E�Q�.)؛ d� ،(12-15).سى.پى.�چ8 (ژ� سى.��.پى.135). 
محصولاC پر#تئينى �ين ژ� ها سبب �يجا$ # حفظ # جهت $هى 
ــو$؛ بنابر�ين هرگونه  ــلولى طى ميتو� مى ش ــيم س $#m ها� تقس
ــيم متقا!� پيش سا� سلوQ ها� عصبى  �ختلاQ $! �ين ژ� ها، تقس
ــش تعد�$ �ين  ــم �$/ # $!نتيجه، كاه ــى !� بره ــى $#!�� جنين ط
ــو$ (15-12). تحقيق  ــر !� سبب مى ش ــلوQ ها # �ند��Y $#! س س
ــه $�!�� جمعيتى هتر#ژ�  ــتا� �هو�� ك حاضر با تمركز بر شهرس
ــا#ند� �ست، $! صد$ بر!سى  # $!صد فر�#�� ��$#�h ها� خويش
ــت تا پزشكا� # مشا#!��  عو�مل ژنتيكى ناتو�نى �هنى برEمد/ �س

ژنتيك !� بر�� پيشگير� �� �ين �ختلاQ # كنتر�E Q يا!� كند.

��� بر�سى
�ين پژ#هش، توصيفى تحليلى # �� نو0 مطالعاC مقطعى كا!بر$� 
ــتا� �هو��  ــا�ما� بهزيستى شهرس ــت. $! �ين پژ#هش، به س �س
ــد مبتلا به ناتو�نى  ــدY 183 خانو�$/ كه فر�ن ــد # پر#ن مر�جعه ش
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1- EDTA  2- Heparin  3- Watman Paper 4- High resolution Giemsa Banding Technique
5- Polymerase Chain Reaction (PCR) 6- Southern Blot 7- Maple Syrup Urine Disease (MSUD)
8- Short Tandem Repeat (STR) Markers 9- Centymorgan 10- Bioinformatics Websites
11- University of California Santa Cruz (UCSC) Human Genome Browser (http://genome.ucsc.edu)
12- Center for Medical Genetics, Marshfield Medical Research Foundation (http://research.marshfieldclinic.org)
13- Polyacrylamid Gel

جد�, 1. �طلاعا* �موگر�فيكى مربو% به 40 خانو��# تحت مطالعه بر�سا� تعد�� �فر�� مبتلا، نو� ������، �جو� ساير علائم، 
جنسيت �فر�� مبتلا � �لگو2 �/�ثت

ــك تأييد  ــتند � كم تو�نى @هنى ?= ها /� /��= پزش @هنى �/ثى ��ش
ــى شد. �� ?= ميا=، 40 خانو��# ��/�2 حد�قل ��  كر�E بو�، بر/س
ــدند. پس ��  ــايى � �نتخاG ش فر�ند مبتلا به ناتو�نى @هنى، شناس
هماهنگى، با مر�جعه به منا�,، معاينا* بالينى � گرفتن شرI حا,، 
ــركت �/ تحقيق توسط ��لدين، /سم  �مضا2 فرQ /ضايت نامة ش
ــجر# تو�/T �� تماQ �عضا2 خانو��E � پركر�= فرQ چك ليست  ش
موجو� �/ مركز تحقيقا* ژنتيك صو/* گرفت. سپس، �� خو= 
ــالم (�/صو/* �جو�)  ــى بيما/�=، پد/، ما�/ � �� فر�ند س تمام
به مقد�/ 10 سى سى نمونه گير2 شد. نمونه ها �/ لوله ها2 حا�2 
ــد. �ين نمونه ها بر�2 بر/سى ها2  ما�# ضد�نعقا� ��تا نگهد�/2 ش
ــر�2 ?�مايش ها2  ــا�2 هپا/ين2 ب ــة خو= ح ــى1 � نمون مولكول
ــد؛ همچنين، پنج  كر�مو��مى به مركز تحقيقا* ژنتيك منتقل ش
ــى ها2 متابوليك،  ــرE �� خو= تمامى �فر�� پر�باند بر�2 بر/س قط

/�2 كاغذ ��تمن3 /يخته � خشك شد. 
ــت سلو, ها2 خونى تا�E جمع ?�/2 شدE �/ هپا/ين �  پس �� كش
نو�/بند2 جى با قد/* تفكيك بالا4، به بر/سى كر�مو��Q ها بر�2 
ــايى �ختلالا* شما/شى � ساختا/2 �/ �ير ميكر�سكوپ  شناس
ــد. بر/سى سند/Q �يكس شكنندE �/ مبتلايا= به  نو/2 پر��خته ش
ناتو�نى @هنى �/ثى، با �ستفا�j�/ �� E ��كنش �نجيرE �2 پليمر�� 
ــت. نمونه ها2  ــاتر= بلاتينگ6 صو/* پذيرف ــى.?/)5 � س (پى.س
ــدE بر /�2 كاغذ ��تمن ��نظر �جو� سى �ختلا, شايع  خشك ش
ــربت �فر�7 �  ــى به همر�E ناتو�نى @هنى ��جمله بيما/2 ش متابوليك
ــيكلو?نزيم ? �هيد/�ژنا� �سيدها2 چرG �نجير#  كمبو� ?نزيم ?س

متوسط بر/سى شد. 
ــتگى  ــتفا�E �� ?ناليز پيوس ــفالى با �س ــايع ميكر�س جايگاE ها2 ش
ــد كه /�شى غيرمستقيم �ست � با �ستفا�E �� نقشه يابى  �/�يابى ش

ــيتى صو/* مى گير�. �ين /�j بر�سا�  ــا� همو�يگوس بر�س
ــترp، بين  ــت كه به صو/* مش ــمتى �� ?لل هايى �س تو�/T قس
 T/� ــا�ند2 به ــل �� ������ خويش ــر��/�= حاص ــر�= � ب خو�ه
ــد � �� نشانگر ها2 تكر�/2 كوتاE پشت سرهم (تكر�/ها2  مى /س
 E�سه � چها/نوكلئوتيد2) يا هما= ��.تى.?/ما/كرها8 �ستفا � ��
ــب �نتخاG شو�؛ يعنى  ــو�. �ين نشانگرها بايد به طر� مناس مى ش
فاصلة ژنتيكى كمتر �� يك سانتى مو/گا=9 � نز�يك به ژ= تحت 
ــد � همچنين، ��/�2 هتر�ژنيسيتى مناسب �/  بر/سى ��شته باش

جمعيت تحت بر/سى باشد. 
 102�/� E��� ها2 �طلاعاتى �يست Eپايگا ،Eبر�سا� مطالب بيا= شد
ــا= ��نشگاE كاليفرنيا11 � بنيا� تحقيقا*  ��جمله مر�/گر ژنوQ �نس
ــر�2 يافتن  ــكى12 ب ــك پزش ــز ژنتي ــد � مرك ــكى ما/j فيل پزش
ــد. پس �� �/�يابى هتر�ژنيسيتى  ــانگر ها2 مناسب بر/سى ش نش
ــانگر (��. ما/كرها2 كانديد �/ جمعيت مدنظر، نهايتاً هفتا� نش
ــگاE ژنتيكى  ــتگى هفت جاي ــى ?ناليز پيوس ــر�2 بر/س تى.?/) ب
ــفالى، با بهرE گرفتن �� پى.سى.?/ � بر/سى  شناخته شد# ميكر�س

ژ, پلى ?كريلاميد13، �نتخاG شد.

يافته ها
ــتا= �هو�� بر/سى شدند  �/ �ين مطالعه، 40 خانو��# بومى شهرس
كه ��/�2 2 فر�ند يا بيشتر مبتلا به ناتو�نى @هنى �/ثى بو�ند. �ين 
خانو��E ها �/مجمو�، 104 فر� مبتلا (62 پسر با ميانگين سنى 21 
ــا, � 42 �ختر با ميانگين سنى 18 سا,) ��شتند. ميز�= ������  س
 40 �� E�ــد (31 خانو� ــن مطالعه، 77/5 �/ص ــا�ند2 �/ �ي خويش

خانو��E) بو�. 

www.sid.ir


www.SID.ir

Arc
hive

 of
 S

ID

28

بر�سى علل ژنتيكى ناتو�نى �هنى (تو
�مى � ��بسته ...

5858
ل 

س
سل

� م
ما�

ش
ل 

س
سل

� م
ما�

ش
 �

 1
39

2 
13

92
يز 

پاي
يز

پاي
 �

 �
و�سو
س

 ��
شما

 
 ��

شما
 �

م 
�ه

ها�
 چ

��
��

م 
�ه

ها�
 چ

��
��

پس �� بر�سى ها� كر�مو��مى نمونة فر� پر�باند �� هر خانو���، 
هيچ گونه ناهنجا�� كر�مو��مى �� "! ها مشاهد� نشد. مطالعا� 
ــتا! ها ��جمله  ــاير �س ــابهى �� مركز تحقيقا� ژنتيك �� س مش
ــهر، گلستا!، همد�!، كرما! � ما�ند��! صو�� گرفته �ست  بوش
ــابه �ين  ــر�يط نمونه گير� � معيا� ها� ���� به تحقيق، مش كه ش
ــتا! ها نيز  ــد� �� �ين �س ــت. �� مطالعا� �نجا= ش مطالعه بو�� �س
ــد. بنابر�ين، به نظر  ــاهد� نش هيچ گونه ناهنجا�� كر�مو��مى مش
ــا� كر�مو��مى ��  ــد به منظو� بر"��� نقش ناهنجا�� ه مى �س
ــت شيوC نمونه گير� متفا�تى �تخا@  بر�� كم تو�نى @هنى، بهتر �س
شو�؛ به گونه �� كه نمونه ها� �چا� �ختلاF شديدتر �نتخاE شد� 
� همچنين، خانو��� ها� با يك فر� مبتلا نيز مدنظر قر�� گيرند � 

حجم نمونة بيشتر� �نتخاE شو�. 
�� تمامى 40 خانو���، غربالگر� بر�� �ختلالا� شايع متابوليك 
همر�� با ناتو�نى @هنى ��ثى، ��با�C قطر�� خو! خشك شد� ��� 
ــت كه �� هيچ يك �� خانو��� ها،  كاغذها� ��تمن صو�� پذيرف
�ختلالا� متابوليك تشخيص ���� نشد. با �ستفا�� �� ��V پى.سى.
ــر�� پر�باند، ��نهايت 3  ــاتر! بلاتينگ نمونة ��.�!."� �ف "� � س
ــى.جى.جى ��  خانو��� (7/5 ��صد) �فز�يش تعد�� تكر��ها� س
ــانگا!  ــا! ���� � به ناتو�نى @هنى �� نو` نش ژ! �b.�=."�.1 �� نش

�يكس شكنند� مبتلا بو�ند. 

بحث 
ــا، �ختلالا� متابوليك  ــه حاضر �� هيچ يك �� خانو��� ه �� مطالع
ــش تعد��  ــد) �فز�ي ــو��� (7/5 ��ص ــد. 3 خان ــخيص ���� نش تش
ــه  ــا! ���� � ب ــى.جى.جى �� ژ! �b.�=."�.1 �� نش ــا� س تكر��ه
ناتو�نى @هنى �� نو` نشانگا! �يكس شكنند� مبتلا بو�ند. �� مطالعة 
�يگر� كه ���يش � همكا��! �� �ستا! گلستا! �نجا= ���ند، يك 
ــند�= �يكس شكنند� مبتلا  خانو��� �� 50 خانو��� (2 ��صد) به س
بو� كه ��مقايسه با نتايج �ين مطالعه، چشمگير �ست (18). پاپر� � 
همكا��! مطالعة مشابهى �� بوشهر �نجا= ���ند (18) كه برطبق "!، 
1 خانو��� �� 55 خانو��C تحت بر�سى (1/8 ��صد) به �ين سند�= 
ــطامى � همكا��! �� همد�!، 3 خانو�� ��  مبتلا بو�. �� مطالعة بس
ــند�= �چا� بو�ند (18). ��  ــو�� (14/28 ��صد) به �ين س 21 خان
ــه �بر�هيم پو� �� ما�ند��! �نجا= ���، 3 خانو�� ��  مطالعة �يگر� ك

25 خانو�� (12 ��صد) به �ين سند�= مبتلا بو�ند (18).
ــد �� مو��� علل  ــه �� 70 ��ص ــت ك ــى @هنى �ختلالى �س ناتو�ن
ــر�ژ! بو�� كه ��صد  ــيا� هت ــى ���� (16). �ين �ختلاF بس ژنتيك
هريك �� عو�مل ژنتيكى، �� جمعيت ها� مختلف � برحسب نو` 
ــت (18، 17). �ين بر�سى كه بر�� ��لين با�  نمونه گير� متغير �س
ــهر �هو�� �نجا= شد� �ست، به منظو� يافتن ��صد هريك ��  �� ش

عو�مل ژنتيكى عامل �ين بيما�� صو�� پذيرفت. جمعيت �هو�� 
 ،1387 Fخرين "ما� گير� �� سا" oبسيا� هتر�ژ! �ست � بر�سا
 o�(600هز�� نفر) � فا Eــف با غالبيت عر �� قوميت ها� مختل
(400هز�� نفر) تشكيل شد� �ست. علت �ين �مر صنعتى بو�! �ين 
شهر � فر�هم "���! با���كا� مناسب بر�� ساكنا! �ستا! ها� �يگر 

� به �نباF "!، مهاجر� به �ين شهر �ست. 
ــى  ــو��C تحت بر�س ــو��� �� 40 خان ــى ها، 3 خان ــس �� بر�س پ
ــكنند� بو�ند. �ختلالا�  ــند�= �يكس ش (7/5 ��صد) مبتلا به س
ــد� �يد� نشد. ��  كر�مو��مى �� هيچ يك �� نمونه ها� بر�سى ش
مطالعة �نجا= شد� �� �ستا! گلستا! كه شر�يط نمونه گير� يكسانى 

با �ين مطالعه ��شت، نتايجى مشابه به �ست "مد (18).
�� بر�سى ها� �نجا= شد� �� جمعيت ها� مختلف، فر���نى بر�� 
ناتو�نى @هنى ���ثَر �ختلالا� متابوليك كمتر �� 5 ��صد تخمين 
ــو� (19). پس �� بر�سى ها� متابوليك �� 40 خانو���،  ��� مى ش
ــك �� خانو��� ها �ختلالا� متابوليك همر�� با ناتو�نى @هنى  هيچ ي
ــفالى �� جها! 15 ��صد �ست  ــا! ند��ند. شيو` ميكر�س �� نش
ــد�، �� �ستا! همد�! �ين ميز�!  (19). بر�ساo مطالعا� �نجا= ش
ــهر  ــتا! بوش ــتا! كرما! 10/5 ��صد � �� �س 12 ��صد � �� �س
ــت (20).  ــتر �س ــتا! �هو�� بيش 26/09 ��صد بو�� كه �� شهرس
ــد كه �� 40 خانو��C تحت مطالعه،  ــى، مشخص ش �� �ين بر�س
ــر�! هر سه خانو���   ــفالى ��ليه ��شتند. همس 3 خانو��� ميكر�س
ــتند كه "! ها ��  ــش �� �� بيما� هس ــا�ند � ����� �� � بي خويش

كانديد ها� مناسبى بر�� بر�سى "ناليز پيوستگى مى كند.
ــه فر���نى �ين  ــت ك ــن مطالعا� حاكى �� �ين �س ــج همة �ي نتاي
ــتا! ها� مختلف �ير�! ممكن �ست بسيا� متفا��  ــند�= �� �س س
 Cباشد؛ �ما به طو�كلى، مى تو�! گفت �ين سند�= يكى �� علل عمد
ــت � بايد به صو�� جد� تر� بر��  كم تو�نى @هنى �� �ير�! �س
ــايى �فر�� ��معرr خطر � حاملا! پيش جهش � ��نتيجه،  شناس
 Cژنتيك �قد�= شو�. 3 خانو��� �� 40 خانو�� C�ئة خدما� مشا����
ــى �تو��مى  ــلا به ناتو�نى @هن ــى (7/5 ��صد)، مبت تحت بر�س
ــى ها�  ــفالى ��ليه بو�ند كه پس �� بر�س مغلوE �� نو` ميكر�س
ــتگى بر�� جايگا� ها� شناخته شدC ميكر�سفالى، هيچ  "ناليز پيوس

خانو���  �� پيوستگى نشا! ند��.

نتيجه گير� 
ــه خانو��C �چا� ناتو�نى @هنى به همر�� ميكر�سفالى كه به  �جو� س
ــدC �=.سى.پى.�چ پيوستگى نشا!  هيچ يك �� هفت جايگا� شناخته ش
ــتا!  ــد، بيانگر هتر�ژنى بالا� �ين نو` ناتو�نى @هنى �� شهرس ند��ن
�هو�� �ست � �ين جمعيت �� كانديد� مناسب بر�� بر�سى ها� بيشتر 
ــخص كر�! جايگا� ها� جديد عامل بيما��، با �ستفا��  با هدb مش
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�� ��� هايى همچو�Targeted Sequencing  مى كند.

تشكر 	 قد���نى
ــا�ما� بهزيستى شهرستا�  %� پايا�، �� همكا�! ها! صميمانة س
ــركت كنند+ %� �ين مطالعه  ــن، �� خانو�%+ ها! ش ــو�� � همچني �ه

ــتى �  ــگا+ علو/ بهزيس ــز تحقيقا6 ژنتيك %�نش ــا� مرك � كا�كن
ــو%. بر�! كمك به پيشگير! ��  تو�� بخشى تهر�� قد�%�نى مى ش
ــا��= ژنتيكى بر�! خانو�%+ ها! %�گير،  بر�� مجد% بيما�! � مش

نتايج �ين بر�سى ها به سا�ما� بهزيستى �هو�� تحويل %�%+ شد.
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Investigation Genetic Causes Of Hereditary 
Intellectual Disability in Ahvaz (2011-2012)

Akbari Mobarake S. (B.Sc.)1, AkbariAzar E. (B.Sc.)1, Ebrahimpur M.R. (B.Sc.)1, Najmabadi H. (Ph.D.)2, *Kahrizi K. (M.D.)3

Abstract
Objective: Intellectual Disability (ID) characterize by significant 

limitations both in intellectual functioning and in adaptative 
behavior, originates before the age of 18. Over 70% of severe to 

profound intellectual disabilities (ID) caused by genetic factors. The 
aim of this study was to investigate genetic causes of ID in fourty 

Ahvazi families and provide information for genetic counseling, 
carrier detection, and prenatal diagnosis.
Materials & Methods: In collaboration with Welfare Organization 

of Khuzestan Province, a total of 183 ID families from Ahwaz 
were investigated from which 40 (62 male and 42 female) families 
whose ID had been confirmed by psychiatrist and had more than 
one affected individual were selected for molecular analysis. Blood 
samples were collected from all normal and affected individuals in each 
family on EDTA pre-coated tubes. Thorough clinical characterization, 
dysmorphism examinations, karyotype analysis were carried out for all 
of the patients.
Results: Three out of 40 (7.5%) families had full mutation of Fragile 
X syndrome. No chromosomal abnormalities were identified. Metabolic 
screening revealed none of families had metabolic disorder. None of 
three families with primary microcephaly showed linkage to any of the 
seven known MCPH loci.
Conclusion: The most common causes of ID in Ahvaz was Fragile 
X syndrome and Autosomal Reccesive Primary Microcephaly with 
the frequency of (7.5%). It seems that autosomal reccesive primary 
microcephaly is a relatively common heterogenous condition in Ahvaz.
Keywords: Intellectual disabilities, Microcephaly, Homozygosity 
mapping
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