


  

  

  

  

 دانشگاه علوم بهزيستي و توانبخشي

 
 كي ژنتيگروه آموزش

  
  ارشديافت مدرك كارشناسيان نامه جهت دريپا

  

 :عنوان 
 

ر ر يين غن غيي با علت نامشخص و والد با علت نامشخص و والديي فرد مبتلا به عقب مانده ذهن فرد مبتلا به عقب مانده ذهن30ك درك درييتلالات ساب تلومرتلالات ساب تلومربررسي اخبررسي اخ

 ))MMLLPPAA(( چندگانه وابسته به اتصال  چندگانه وابسته به اتصال يير پروب هار پروب هاييشاوند با استفاده از روش تكثشاوند با استفاده از روش تكثييخوخو
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  ي نجفيمصطف
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 1000 -153  :شماره ثبت 







 تشكر و قدر داني 

از استاد راهنما ي گرامي سر كار خانم دكتر فرخنده بهجتي كه در طول دوران دانشجويي همواره از    

  .   راهنمايي ها ي ايشان بهره بردم بسيار سپاس گزارم 

كتر نجم آبادي كه با حمايت ها و راهنمايي هايشان و استفاده از نمونه هاي ارجاعي براي طرح جناب آقاي د

  . عقب ماندگي ذهني در انجام و پيشبرد اين پژوهش مرا ياري رساندند

  . سر خانم دكتر كهريزي كه در معرفي و ارجاع بيماران ومشاوره آنها مرا ياري رساندند

  .   دادن نمونه و اطلاعات باليني از ساير مراكز با اين پروژه همكاري نمودند كليه پزشكان و متخصصين كه در

ا كه در راه اندازي و انجام ي ني دكتر مهرداد نوروزي و جناب آقايروزآبادي فيسركار خانم ساغر  قاسم

  . آزمايشات كمكهاي شاياني كردند

  

  

  

  

  

  

  

  

 

 

 

  



  

 

 

 

 

  

   :فارسي چكيده

 با خويشاوند  غير والدين و نامشخص علت با ذهني مانده عقب بيمار 30 در ريكتلوم ساب اختلالات بررسي «

 »  )MLPA(اتصال به وابسته چندگانه هاي پروب تكثير روش از استفاده

 موارد درصد 50 از بيش در باشد مي ها بچه در شديد معلوليت علت شايعترين كه ذهني ماندگي عقب علل

 ذهني ماندگي عقب شديد موارد درصد 40 تا 30. باشد ژنتيكي آنها منشاء هك رود مي گمان و)3 (است ناشناخته

 از. باشند مي شناسايي قابل سيتوژنتيك روتين هاي روش با كه باشند مي كروموزومي ناهنجاري نوع يك داراي

 با و نبوده شناسايي قابل سيتوژنتيك روتين روشهاي با) 4Mb از كمتر (كروموزومي كوچك ناهنجاريهاي طرفي

  .نمود شناسايي را آنها توان مي (FISH) درجا فلورسانس هيبريداسيون روش

 نواحي اين ناهنجاريهاي كه دارند برآن دال مختلف مطالعات و باشند مي ژن از غني ها كروموزوم انتهايي نواحي

 نرمال وتايپكاري واجد درصدموارد5-7 همچنين .باشند ذهني ماندگي عقب ايجاد اصلي علل از يكي توانند مي

 استفاده. باشند ارثي توانند مي آنها درصد70 تا كه هستند تلومريك ساب اختلالات داراي FISH روش از باستفاده

 مي قيمت وگران گير وقت وليكن دقيق روشي تلومريك ساب مناطق براي چندگانه هاي باپروب FISH روش از

) MLPA  (اتصال به وابسته چندگانه هاي پروب تكثير شرو نظير جديدتر هاي روش از استفاده وجود بااين .باشد

 با كه متعددي مطالعات. ميباشد ژنوم در اضافه و حذف مناطق بررسي بمنظور جديد روشي  MLPA. ميباشد مطرح

 درصد  2-29 را ناهنجاري ميزان گرفته صورت تلومريك ساب ناهنجاريهاي بررسي براي MLPA از استفاده



 بمراتب و بوده برخوردار تلومريك ساب ناهنجاريهاي تشخيص براي بالايي دقت از شرو اين. دادند گزارش

 است نيا روش نيا بيع تنها.  ميباشد بيماران براي تر دسترس قابل بنابراين و است FISH از ارزانتر و سريعتر

  گريد يها تيك اي FISH مثل گريد يها كيتكن توسط ديبا شود يم داده صيتشخ يناهنجار بصورت كه يموارد

  .     رديبگ قرار دييتا مورد

 با كروموزومي كيتلومر ساب هاي ناهنجاري بررسي براي  يپژوهش مطالعه كي يط ژنتيك تحقيقات درمركز

 خويشاوندي غير ازدواج وحاصل نامشخص باعلت ذهني مانده عقب مبتلابه فرد 30 در MLPA روش

 ضريب داراي شده انتخاب بيماران كه گرفتند قرار بررسي ردمو نرمال متابوليك وآزمايشات وواجدكاريوتايپ

  .نداشتند خاصي ژنتيكي سندرم وهيچكدام بوده يفاقدبدشكل واكثرا 70كمتراز هوشي

MLPA كيت بوسيله ابتدا كيتلومر ساب ينواح يبرا SALAS MLPA KIT P036-E1شد انجام 

 مورد   SALAS MLPA KIT P070-A2 كيت تاييد براي شد داده تشخيص ناهنجاري كه ودرمواردي

 واجد كه داشت تلومريك ساب ناهنجاري) درصد 3/3 ( بيمار كي فقط شده انجام دربررسي گرفت قرار استفاده

 يكي و مادر يرو بر كه يشاتيآزما يط . بودp   X/Y كروموزوم كوتاه بازوي تلومريك ساب ناحيه دوپليكاسيون

 يخاص ينيبال ميعلا گونه چيه مادر. دارند را يناهنجار نيهم كه شد داده نشان شد انجام پروباند خانواده فرزنذان از

 به نيبنابرا ، باشند يم گوسيپمف و يآتاكس ميعلا يدارا و ديشد نوع از يذهن يماندگ عقب فرزند دو هر يول ندارد

  .  باشد ينم يذهن يماندگ عقب علت و بوده سميمورف يپل يناهنجار نيا اديز احتمال

  MLPA-تلومريك ساب ناهنجاريهاي -ناشناخته علت با ذهني ماندگي عقب: كليدي غاتل
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