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tRNAو  b، سیتوکروم CoxIIهبی ژن تغییرات نوکلئوتیدی
Glu  بیمبران درمیتوکندريبيی 

 (یقلب یتميمبتلا به سندرم بروگبدا )آر یرانيا
 

 2يخذان ، زَرا قبوعي1*يخبتممُري 

 

  ، يشز، ايزاىي، زاًؾگبُ يشزغت ؽٌبعيگزٍُ س اعتبزيبر -1

 اى، يشز، ايزکبرؽٌبط ارؽس صًتیک، زاًؾگبُ يشز -2

 

 3/11/1392 تبريد پذيزػ:          15/7/1392 تبريد زريبفت:

 چكيذٌ

 زر عغح هَلکَلي .زر ًتیزِ فیجزيلِ ؽسى ثغي اعت للجي يًبگْبً ّبیهزگ يکي اس زلايل صًتیکيعٌسرم ثزٍگبزا  :مقذمٍ

، ثبػج ثزٍس ػلاين عٌسرم ثزٍگبزا زٌّس هيللت رخ  یّبعلَلعسين  کبًبلسيز ٍاحس آلفبی کسکٌٌسُ  SCN5A کِ زر صى ييّب رْؼ

 حبضز غبلؼِهّسف  ؽَز،ّبی للت هيّبی تٌفغي هیتَکٌسری ثبػج ًمص زر ػولکزز کبًبلّزگًَِ اذتلال زر سًزیزُ. ؽًَسهي

b  ٍtRNA، عیتَکزٍم CoxIIّبی ؽبهل صى یتَکٌسریصًَم هثرؾي اس  یّبرْؼ ثزرعي
Glu اعت. اىوبریزر ث 

 هجتلا ثِ عٌسرم ثزٍگبزا ًوًَِ ذَى گزفتِ ؽس ٍگیز ثیوبر تک 15ٍ  ػضَ 5ثب  هجتلا ک ذبًَازُيك، اس یي تحميزر ا :ريش بررسي

B  ٍtRNA، عیتَکزٍم CoxIIّبی هیتَکٌسريبيي صى ،mtDNAّبی ثزای غزثبلگزی رْؼ
Glu  ثب اعتفبزُ اس آًبلیشّبیPCR-SSCP 

 يي تَالییتؼ ،ي کِ الگَی ثبًسی هتفبٍت زاؽتٌسوبراًی، ًوًَِ ثياحتوبل یّب ك رْؼیگبُ زليص ربیتؾر یٍ ثزا گززيس يثزرع

 . ؽسًس

ي رْؼ يکِ ا يبفت ؽسوبراى یث CoxIIزر صى  (T8258C) يس ٍ ّوَپلاعويک رْؼ رسيزر ذبًَازُ هَرز هغبلؼِ،  :وتبيج

زر ثیوبراى غیزذَيؾبًٍس َز. ؽ هيي یي پزٍتئيا (Domainللوزٍ )ي یي زر زٍهیي ثِ لَعیل آلاًیٌِ فٌیس آهیز اعییس ثبػج تغيرس

(، يک رْؼ T14687Cاعیس گلَتبهیک ) tRNAکِ ؽبهل يک رْؼ ّوَپلاعوي ٍ حفبظت ؽسُ زر صى  ؽس رْؼ را يبفت 3ًیش 

 ثبؽس. هي C14766T( ٍ يک ربثزبيي ّوَپلاعوي G14838A) bرسيس ّتزٍپلاعوي زر عیتَکزٍم 

 ػبهل ٍ سيکبًس ثِ ػٌَاىرا  ّبي رْؼيتَاى ا يه ًس،راى هؾبّسُ ؽسّبی گشارػ ؽسُ فمظ زر ثیوبچَى رْؼ :يريگجٍيوت

ٍ  سٌکٌ هيزبز ياذتلال ا يللج یّب علَل یتَکٌسریه ATPزر عٌتش  احتوبلاًکزز کِ  يي عٌسرم هؼزفياسايي زر ثیوبریهْن  ذغزی

  . سًًمؼ زار یوبریثن یثزٍس حبلات ٍذ زر

 

b  ٍtRNA، صى عیتَکزٍم CoxII، صى یتَکٌسریصًَم ه یّبعٌسرم ثزٍگبزا، رْؼ :َبي کليذيياشٌ
Glu، آريتوي للت 

 

 

                                                 
*
 m.khatami@yazd.ac.ir ، پغت الکتزًٍیکي: 0351-8123013(؛ تلفي: )ًَيغٌسُ هغئَل 
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 مقذمٍ

، زر صاپي ٍ ؽجبًِ يب عٌسرم هزگ ًبگْبًيعٌسرم ثزٍگبزا 

بى یثزذَرزار اعت. لزثبً ييَع ثبلایاس ؽ يؽزل یبیآع یکؾَرّب

 کبهلاً یّغتٌس کِ اس ًظز ظبّز يهززاى رَاً ي عٌسرم غبلجبًيا

ذَاة  يؽت زر ع یّبوِیؾتز زر ًیًْب ثٌس ٍ هزگ آّغت عبلن

ّبی ًبگْبًي للجي % ّوِ هزگ4ايي عٌسرم هغئَل  .زّسرخ هي

(SCDثیؼ اس ٍ ) ّبی ًبگْبًي زر ثیوبراًي اعت کِ % هزگ12

آًْب ثلٌس  مَگزايکبرزالکتزٍي تظبّزات یاٍل .(1)ّبی عبلن زارًسللت

ٍ  یشیزّل یبيکبرز ياعت کِ هٌزز ثِ تبک STؽسى لغؼِ 

زر اکَکبريَگزام ايي ثیوبراى ػلاٍُ ثز ثلٌس  َز.ؽ هي للجي عٌکَح

ؽَز. ثب ايي ّن زيسُ هي QTعَلاًي ؽسى فبصلِ  ،STؽسى لغؼِ 

تؾریص  ٍرَز زر ثزذي اس ثیوبراى الگَی اکَکبرزيَگزام ّن زر

 ثِ صَرت يکیي عٌسرم صًتيتَارث ا .(2)ثیوبری ًبتَاى اعت

ک ذبًَازُ يشاى ٍذبهت آى زر افزاز یاتَسٍهبل غبلت اعت کِ ه

ًفز  10000زر ّز  1-5ؽیَع ايي عٌسرم  .(3)هتفبٍت اعت

ي یث یارتجبط ٍاضح ٍ آؽکبر .(5،4)آعیب اعترٌَة زر  هرصَصبً

سُ ین للت ٍ عٌسرم ثزٍگبزا ثِ احجبت رعيعس یّباذتلالات کبًبل

اعت کِ کسکٌٌسُ  SCN5A، یوبریثي يز زر ایزرگهْن اعت. صى 

 يّب اعت کِ ًمؼ هْوتیَعیَهين کبرزيکبًبل عس یٍاحس آلفبزيس

کِ  یا گًَِِ ث ،للت زارز یّبل ػول علَلیزبز پتبًغيزر ا

-ثبػج کبّؼ ػولکزز کبًبل ي صىيهؾرص ؽسُ زر ا یّب رْؼ

کِ حغبط ثِ  للت يًَي یّبکبًبل .(7،6)َزؽ هين يعس یّب

ٌس ّغت ّب ٍالغ تیَعیَهيکبرز یزر عبرکَلوب ّغتٌس، ATPعغح 

 ييبیویت الکتزٍؽیثز اعبط ؽ زٌّس هياربسُ  يذبص یّب َىيٍ ثِ 

ن ػولکزز علَل یثبػج تٌظ تیي تزتياس غؾبء ػجَر کٌٌس ٍ ثِ ا

، SCN5Aؽسُ زر صى  ييؽٌبعب یّب. تبکٌَى رْؼ(8)ًَسؽ هي

گز ػَاهل يٍ ز کٌس هيِ یرا تَر یوبری% اس هَارز ث35تب  20تٌْب 

اس  يکيي رٍ، ي. اس ا(9-11)اًسل زر ثزٍس عٌسرم ًبؽٌبذتِ هبًسُیزذ

ٍ اذتلالات  یتَکٌسریصًَم ه یّب ل ثَزى رْؼیاحتولات، زذ

ساهي للت  اعت. يزُ تٌفغیسًز زص ساًياعت کِ ؽساً  یثِ اً

ثب . (13،12)ٍاثغتِ اعت یتَکٌسریس ؽسُ زر هیَ تَلیساتیاکغ

 DNAک زر یعَهبت یّبتیثزٍس آع، هوکي اعت افشايؼ عي

ذغز هَرت افشايؼ ػضلِ للت،  یّبعلَل یتَکٌسریٍ ه یا ّغتِ

 بفتث یزی، زرگيثِ عَر کل .ؽَزٍَعکَلار يکبرز یّبیوبریثزٍس ث

 يغ اعت ٍليبر ؽبیثغ ييبيتَکٌسریه یّبیوبریللت زر ث

تز ييیي پبیزر عٌ للت ًغجتب ًبزرًس ٍ هؼوَلاً ياذتصبص یّب یوبریث

اَرز هٌزز ثِ هزگ ث يثزٍس ه  (.8،7)ًَسؽ هيوبر یکٌٌس ٍ زر اکخز ه

اذتلالات  ثیوبری زر mtDNAّبی هؾرص ؽسُ اعت کِ رْؼ

ٌس کِ اس ًظز تکبهلي ّغت ٍالغزر ًَکلئَتیسّبيي  للجي ػوَهبً

ّبيي ًظیز . زر کبرزيَهیَپبتي صى(14)اًسحفبظت ؽسُ ؽسيساً

CoxII  عیتَکزٍم ٍb ُثِ ػٌَاى ًمبط زاؽ رْؼ ؽٌبعبيي ؽس-

س  یّب رْؼ يش ثزرعیك حبضز ًیّسف اس تحم اس ايي رٍ .(16،15)اً

mtDNA وبراى هجتلا ثِ عٌسرم ثزٍگبزا اعت کِ یآًْب زر ث ٍ تزوغ

تز نیهْن زر ثزٍس حبلات ٍذ ػبهل ذغزک يتَاًس ثِ ػٌَاى يه

 هغزح ؽَز. ATPس یزِ کبّؼ تَلیزر ًت یوبریث

  بررسيريش 

ّبی زر ؽبّسی ثَزُ کِ ثب ًوًَِ -َع هَرزايي هغبلؼِ اس ً

جتلا ثِ وبر هیث 20ي هغبلؼِ يزر ازعتزط اًزبم گزفتِ اعت. 

ًفزُ ٍ  5 ک ذبًَازُياًس کِ ؽبهل ثزرعي ؽسُعٌسرم ثزٍگبزا 

 کِ اس توبم ثیوبراى رْت اًزبم هغبلؼِ گیز ثَزًسثیوبر تک 15

کٌٌسُ ايي ثیوبراى اس ثیي افزاز هزارؼِ .ًبهِ زريبفت ؽس رضبيت

ثِ ًیش فزز عبلن  25 ثِ کلیٌیک آريتوي تْزاى اًتربة ؽسًس.

ايي افزاز اس ًظز . لزار گزفتٌس يز ثزرعهَر گزٍُ ؽبّس ػٌَاى

ّبی ثیوبراى هغبثمت زاؽتٌس ٍ کغبًي  عٌي ٍ لَهیت ثب ًوًَِ

ّبی للجي ٍ حتي  ثَزًس کِ ّیچگًَِ ػلاهتي اس ثیوبری

ُ هَرز ثزرعي ؽززُ ذبًَاز ّبی هیتَکٌسريبيي ًساؽتٌس. ثیوبری

هؾرصبت هبزر، زايي ٍ عِ زذتز هجتلا ثَز ثِ ّوزاُ کِ ؽبهل 

ي ذبًَازُ زر يک ػضَ اس اي آهسُ اعت. 1زر ؽکل  آًْب يٌیلثب

ي يگز ايز یاحز عٌکَح فَت کززُ ثَز ٍ اػضب ثز يعبلگ 36عي 

 يتويي آریثزٍگبزا تَعظ هترصص ن عٌسرميذبًَازُ ثب ػلا

ي عٌسرم، ثز اعبط يا يٌیص ثبلیتؾر یهجٌب ؽسُ ثَزًس. ييؽٌبعب

  اعت. يللج عکتِاس  يٍ عبثمِ ذبًَازگ َگزاميکبرالکتزٍهؾبّسات 

ثیوبر  4. ثَزعبل  64تب  17عیف عٌي ثیوبراى هَرز هغبلؼِ 

کِ  ثَزًسًفز اس هززاى زارای عبثمِ عٌکَح  8 ثَزًس.سى ٍ ثمیِ هزز 

 (. 1)رسٍل  ثَزًؾسُ آًْب هٌزز ثِ هزگ 
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 افزاز هجتلا ثِ عٌسرم ثزٍگبزا يٌیٍ هؾرصبت ثبل ي. ؽززُ ذبًَازگ1ؽکل

 

 هؾرصبت ثیوبراى هجتلا ثِ عٌسرم ثزٍگبزا ٍ افزاز کٌتزل عبلن :1سٍل ر

 افراد کىترل بيمبران معيبر

 25 20 تؼساز
 60-20 64-17 عي

 هزز 18سى ٍ  7 هزز 16سى ٍ  4 رٌظ
 - 35-64 عي ثزٍس عٌکَح

 

اعترزاد  ،PCR-SSCPٍ هَلکَلي  رْت تزشيِ ٍ تحلیل

DNA  اس ذَى ثب اعتفبزُ اس کیت(DNAfast- صى فٌبٍراى) 

ذَى  یّباس ًوًَِ يصًَه DNAاعترزاد ثؼس اس اًزبم ؽس. 

ٍ  يّتزٍپلاعو یا ًمغِ یّب ص رْؼیتؾر یوبراى ثزایث

اعتفبزُ  PCR-SSCPاس رٍػ  یتَکٌسریزر صًَم ه يّوَپلاعو

آًمسر ثبلا اعت کِ لبزر اعت  SSCPت رٍػ یؽس. حغبع

 ييش ؽٌبعبیبر کن را ًیثغ يک ثب فزاٍاًیّتزٍپلاعو یّب رْؼ

 bp 309  ٍbp ّبیثب اًساسُلغؼِ زٍ ي هغبلؼِ ي. زر ا(13)کٌس

 افشار  اعتفبزُ اس ًزمثب  ؽسًس. اًتربة PCRرْت  279

Gene runner  تَعظ ؽزکت تکبپَسيغت عزاحي پزايوز اًزبم ٍ

عَر ِ ثهیکزٍلیتز( را  5) PCRهحصَلات عپظ  عبذتِ ؽس.

 mM10% فزهبهیس، SSCP (95رساگبًِ ثب ثبفز زًبتَرُ کٌٌسُ 

NaOH ،25/0 ٍ َ5)% سايلي عیبًَل( 25/0% ثزهَفٌل ثل 

زلیمِ زر زررِ حزارت  5هرلَط کززُ ٍ ثِ هست هیکزٍلیتز( 

آى زر يد  ثلافبصلِ پظ اسٍ ؽس لزار زازُ گزاز  عبًتيزررِ  95

ُ توبهي هَاز هصزفي اس ؽزکت عیگوب تْیِ ؽس .زازُ ؽسلزار 

ر صل اکزيل آهیس هیکزٍلیتز اس هحلَل حبصل را ز 5همسار  .ثَز

ٍ ثب رٍػ ًیتزات ًمزُ  ؽسعبػت الکتزٍفَرس  20%( ثِ هست 8)

وبر ٍ کٌتزل ثِ یافزاز ث DNAلغؼبت . (17)گززيسآهیشی رًگ

 یزر الگَ يؽسًس ٍ ّز تفبٍتتزشيِ ٍ تحلیل صَرت کٌبر ّن 

 یّبسُ رْؼزٌّوبراى ٍ افزاز کٌتزل کِ ًؾبىیي ثیٌگ ثيثبًس

ز ییتغ رْت تؼییي (18)اعت يب ّتزٍپلاعويٍ  يّوَپلاعو

 ABI 3700 تَالي يبة ثب  يي تَالییتؼثزای  یسیًَکلئَت

Capillary ؽس.  رعبلا 

تؼییي  ثزای (Fisher's exact) فیؾز آهبری آهبریاس آسهَى 

گزفت،  لزار اعتفبزُ هَرز ثیوبر ٍ ؽبّس گزٍُ زٍ ثیي ارتجبط

ٍ  گزفت اًزبم GraphPadافشار  ًزم اس اعتفبزُ ثب هحبعجبت

 زر ًظز گزفتِ ؽس. 05/0زاری کوتز اس  هؼٌيعغح 

 : تَالي ٍ هَلؼیت پزايوزّب2رسٍل 

 وبم قطعٍ (bpاوذازٌ ) Tm (ºC) وبم ي مًقعيت پرايمرَب (5'-3'تًالي پرايمرَب )

F: CTACGGTCAATGCTCTGAAA  

R AAATAGAATGATCAGTACTG 

ONP 25: 8161-8180 

ONP 59: 8470-8451 

60  

309 

CoxII 

F:ACCACACCGCTAACAATCAA 

R:CAACATCTCCGCATGATGAA 

ONP 96: 14561-14580 

ONP 97: 14840-14821 

57 279 Cytb 
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  وتبيج

هزز( هجتلا ثِ  16سى ٍ  4وبر )یث 20 یهغبلؼِ حبضز ثز رٍ

زبم ؽس. ثب اعتفبزُ اس رٍػ   يي تَالییٍ تؼ SSCPعٌسرم ثزٍگبزا اً

کِ  بفت ؽسي سيرس یارْؼ ًمغِ 4وبراى، یث mtDNAاس  يثرؾ

 CoxIIزر صى  T8258C يّوَپلاعورْؼ  ػجبرتٌس اس:

((Cytochrome coxidase subunit 2 ِیس آهیل اعيثبػج تجس ک ٌِ

رْؼ  .(2 )ؽکل َزؽ هيوبراى یث ي زریي ثِ لَعیآلاًلیفٌ

اعیس گلَتبهیک کِ زر لَح  tRNAزر صى  A14687Gّوَپلاعوي 

TψC ًثیوبری هیَپبتي  سايي آى زرثیوبری لزار زارز ٍ لجلا

. (19)(3)ؽکل  هیتَکٌسريبيي ٍ ًبرعبيي تٌفغي گشارػ ؽسُ اعت

کِ  bزر صى عیتَکزٍم  G14838Aرْؼ رسيس ٍ ّتزٍپلاعوي 

زچبر عٌکَح  عبلِ هؾرص ؽس. ايي فزز لجلاً 17زر يک ثیوبر 

 31هؼٌي اعت ٍ زر هَلؼیت ًؾسُ اعت. ايي رْؼ اس ًَع ثي

پزٍتئیي اعیس آهیٌِ تزپتَفبى ثِ کساى ذتن تجسيل ؽسُ اعت. ايي 

اعیس آهیٌِ  350ت گشارػ ًؾسُ اعت ٍ ثبػج اس زع تغییز لجلاً

تْبی 91ؽَز کِ ؽبهل پزٍتئیي هي . (4)ؽکل  پزٍتئیي اعت C% اً

ًفز اس  5ثیوبر زيسُ ؽس ٍ  7کِ زر  C14766Tرْؼ ّوَپلاعوي 

آًْب زارای عبثمِ عٌکَح ثَزًس. ايي ربيگشيٌي ثبػج تغییز اعیس 

  .ؽَزهي 7آهیٌِ تزئًَیي ثِ ايشٍلَعیي زر هَلؼیت 

 

 

 

 

 

 

 

 

 T8258C ؽٌبعبيي رْؼ : 2ؽکل 

 ٍ تؼییي تَالي SSCPاعتفبزُ اس آًبلیش  ثب: فزز کٌتزل 1 عتَى: ثیوبراًي کِ ايي رْؼ را ًسارًس ٍ 2-5 ّبی عتَى: ثیوبر زارای رْؼ ّوَپلاعوي، 6 عتَى

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
 

  يتَال ییيٍ تؼ SSCP یشثب اعتفبزُ اس آًبل A14687Gرْؼ  يي: ؽٌبعب3ؽکل 

 : فزز کٌتزل1 عتَىرْؼ را ًسارز ٍ  ييکِ ا یوبری: ث3 عتَى ي،رْؼ ّوَپلاعو یزارا یوبر: ث2عتَى 

  1      2        3  4  5      6 

G C C C   G T    A   C     T     T  A    C    C C G C C C   G T    A   C     T     T  A    C    C C 

1   2   3 
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 G14838Aرْؼ  ٍ تؼییي تَالي SSCP تزشيِ: ًتیزِ 4ؽکل 

 : فزز کٌتزل5 عتَى: ثیوبراًي کِ ايي رْؼ را ًسارًس ٍ 2-4ّبی  عتَى: ثیوبر زارای رْؼ ّتزٍپلاعوي، 1 عتَى

  يريجٍ گيوتبحث ي 

ّبيي اعت کِ ثِ اًزصی سيبزی ًیبس زارز. ِ اًساملللت اس رو

ّبی يًَي تبحیز گذاؽتِ ٍ کوجَز اًزصی زر علَل ثز رٍی کبًبل

ؽَز.  گبزا هيٍِ عٌسرم ثزلثبػج ثزٍس اذتلالات للجي اس رو

اعت کِ ثبػج  يزُ تٌفغیاس سًز يساس ثرؾیاکغ Cتَکزٍم یع

ي صى تبکٌَى زر يا یّبَز. ًمصؽ هيضى ثِ آة یبء اکغیاح

تب  يَپبتیکِ اس اذتلالات ه ييّبیوبریثؼي اس یعیف ٍع

هؾبّسُ  ،ًَسؽ هين را ؽبهل یٍذ يغتویچٌس ع یّبیوبریث

کِ  کٌس هي اریذشگرهرا  يٌیي صى پزٍتئيا .(21،20)ؽسُ اعت

 .(22)ي اعتیهٍز 2ٌِ ٍ یس آهیاع 227 یزارا

کوپلکظ  Assemblyزر  COXIIثب تَرِ ثِ اّویت ًمؼ 

IV ّب ٍ تغییزات ت کِ هغبلؼبت ثیؾتزی زر هَرز رْؼًیبس اع

ًَکلئَتیسی زر آى اًزبم ؽَز. ثب ٍرَز ايٌکِ اّویت کلیٌیکي 

ايي رْؼ ٌَّس ًبؽٌبذتِ اعت ٍلي هؾبّسُ آى زر ثیوبراى زر 

 تَاًس زرهؼزض ذغز عٌکَح حبئش اّویت اعت چَى هي

ّبی ّبی للت کِ ثغیبر ثِ ًمصزر علَل ATPکبّؼ تَلیس 

. (23) حز ثبؽسؤسًزیزُ تٌفغي هیتَکٌسری حغبط ّغتٌس، ه

ػضَ يک  5 توبم زر T8258Cزر ايي هغبلؼِ، رْؼ رسيس 

 زذتز ثیوبرػ را ؽبهل  3ذبًَازُ کِ يک هبزر ٍ زايي ٍ 

للوزٍ  کِ ثب تغییز اعیس آهیٌِ زر زٍهیي ؽسؽسًس، هؾبّسُ هي

(Domain) یز ثِ حبلت پزٍتئیي ّوزاُ اعت. ايي تغی

، ای اس صى زيسُ ؽس کِ اس ًظز تکبهليّوَپلاعوي ٍ زر ًبحیِ

حفبظت ؽسُ ثَز ٍ ّویي اهز اّویت ايي رْؼ را زر ثیوبراى 

 ثزز.ثبلاتز هي

ی اعیس گلَتبهیک  TψC tRNAزر لَح  A14687Gرْؼ 

ز تکبهلي حفبظت ؽسُ اعت. اس رْتي ظزر ثیي پغتبًساراى اس ً

ّب ٍ ايزبز عبذتبر عَم صحیح ثب پزٍتئیي ايي لَح زر هیبًکٌؼ

tRNA حیز پبتَصًیک ايي رْؼ ثغیبر أزذبلت زارز. اس ايي رٍ ت

فزز زارای ايي رْؼ زارای عبثمِ عٌکَح زر عي  سيبز اعت.

ثبؽس ثٌبثزايي ايي رْؼ ثِ ّوزاُ ؽزايظ عبلگي هي 45

یي هحیغي حغبط هوکي اعت ثبػج ايزبز عٌکَح زر عٌ

  ؽَز.رَاًي 

تزيي عبزُ IIIاکغیسٍرزٍکتبس يب کوپلکظ  Cعیتَکزٍم 

سيز ٍاحس اعت ٍ  11عت کِ ؽبهل کوپلکظ سًزیزُ تٌفغي ا

رْؼ ؽَز. رهشگذاری هي mtDNA ثِ ٍعیلِ bفمظ عیتَکزٍم 

G14838A هؼٌي اعت کِ ثبػج ک رْؼ ّتزٍپلاعوي ٍ ثيي

سيبز  ؽَز. ثِ احتوبل% پزٍتئیي هي90اس زعت رفتي ثیؼ اس 

آّي   ّبی ّغتِ ٍ پزٍتئیيايي حذف ثبػج کبّؼ پزٍتئیي

ٍاکٌؼ فغفَريلاعیَى اکغیساتیَ  ؽَز. زر ًتیزِعَلفبت هي

C  A    T     G     A    T    N A A A 

1   2     3  4    5 
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تَلیس ؽسُ تَعظ هیتَکٌسری کبّؼ  ATPزچبر اذتلال ؽسُ ٍ 

 ، رْؼ سا اعت: اٍلاً يبثس. ايي رْؼ ثِ زلايل سيز ثیوبری هي

ثِ ، رْؼ بًحبًیرٍز. % پزٍتئیي اس زعت هي90هؼٌي اعت ٍ ثي

، ايي رْؼ زر ثیوبری ثب عي بًحبلخّتزٍپلاعویک اعت.  صَرت

عَر هؼوَل عٌسرٍم ِ کِ ث يسُ ؽسُ اعت، زر حبليپبيیي ز

 کٌس. عبلگي ثزٍس پیسا هي 40-35گبزا زر عي ٍثز

ثبػج تغییز اعیس آهیٌِ تزئًَیي ثِ  C14766Tرْؼ 

( هحبعجِ ؽسُ ثیي Dؽَز ٍ فبصلِ ؽیویبيي )ايشٍلَعیي هي

. ايي رْؼ (24)(=89Dتزئًَیي ٍ ايشٍلَعیي ًغجتب سيبز اعت )

را زر يک ًبحیِ  bّوچٌیي هؾرصبت ّیسرٍپبتي عیتَکزٍم 

 لجلا زر ثیوبری C14766Tرْؼ  زّس.زٍعت تغییز هي آة

هغبلؼِ ّوچٌیي ًتبيذ  .(16)گشارػ ؽسُ اعتکبرزيَهیَپبتي 

ّبی گشارػ ؽسُ زر ايي رْؼّیچ کسام اس ًؾبى زاز کِ  حبضز

تَاى اس ثٌبثزايي ًوي .ٍرَز ًسارززر افزاز کٌتزل  هغبلؼِ

ّبی آهبری ثزای همبيغِ زٍ گزٍُ ثیوبر ٍ کٌتزل زر ايي  هَىسآ

ًکتِ هْن ايٌزبعت کِ هیشاى سيبز عتفبزُ کزز. ا تحمیك

 ساری صًَم ـبراى عجت ًبپبيـزر ثیو mtDNAّبی  رْؼ

 

 ؽَز.  یتَکٌسری ايي ثیوبراى زر همبيغِ ثب افزاز عبلن هيـه

ّبی صًَم هیتَکٌسری هوکي اعت هتبثَلیغن رْؼ

 ATPحیز لزار زّس ٍ ثٌبثزايي کوجَز أاکغیساتیَ اًزصی را تحت ت

ّبی کٌسری ًغجت ثِ آعیتَکٌس. اس عزفي صًَم هیت را المبء

DNA ّبی رازيَاکتیَ حغبط اعت، ثِ ػلت تَلیس اًَاع اکغیضى

ٍرَز ًسارز  mtDNAّبی ّیغتَى هحبفظي ثزای چَى پزٍتئیي

ٍ ّوچٌیي ايي صًَم لبثلیت تزهین هحسٍزی زارز. ثٌبثزايي 

هوکي اعت زر عٌسرٍم ثزٍگبزا زرگیز  mtDNAّبی ؼرْ

ذغزی  ػبهلس ًتَاهي mtDNAاری سٌس ٍ تزوؼؾبى ٍ ًبپبيثبؽ

 .ثزای ايي عٌسرٍم ثبؽس

 سپبسگساري 

ايي هغبلؼِ ثب حوبيت هبلي زاًؾگبُ يشز اًزبم گزفتِ اعت ٍ 

هزاتت اهتٌبى ذَز را اس هؼبًٍت پضٍّؾي زاًؾگبُ اػلام 

زارين. اس آلبی زکتز هحوَز افتربرسازُ فَق ترصص آريتوي  هي

ش آريتوي تْزاى کِ ثیوبراى را رْت ايي هغبلؼِ للجي اس هزک

ِ ثًیش ؽَز. اس توبم ثیوبراى  اًس تؾکز ٍ لسرزاًي هي ارربع زازُ

 . گززز ػلت ّوکبريؾبى لسرزاًي هي
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Abstract 

Introduction: The Brugada syndrome (BrS) belongs to cardiac arrhythmia disorders that is seen on the 

echocardiogram bands and is a significant cause of sudden death in young adults. At the molecular level, 

mechanisms that contribute to BrS are mutations in genes that encode for ion channels. It has been reported 

that the activity of ion channels in cardiomyocytes is sensitive to ATP level. This study aimed to clarify the 

relationship between variations in mtDNA and the development of BrS.  

Methods: single strand conformation polymorphism (SSCP) was used for rapid screening of mtDNA 

mutations in CoxII, Cytb and tRNA
Glu

 genes in a family with 5 patients and 15 sporadic patients. DNA 

fragments showing abnormal banding patterns were sequenced for identification of exact mutations.  

Results: One new mutation (T8258C) was found in Cox II gene in family members that caused to change 

phenylalanine amino acid to leucine. In sporadic patients, three different new mutations were also found 

including a homoplasmic mutation (T14687C) in tRNA
Glu

 gene, a heteroplasmic mutation (G14838A) and a 

homoplasmic C14766T mutation.  

Conclusions: Since the mitochondrion's ATP synthesis is important in heart and this mutation was not 

identified in control samples, it is possible that these mutations could constitute a predisposing factor that in 

combination with environmental factors may trigger in patients with BrS. 

 

Keywords: Brugada Syndrome; CoxII Gene; Cytb Gene; Mitochondrial Mutation; PCR-SSCP tRNA
Glu
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