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 مرتبط با  NPHS2در ژن  rs2274625تعییه ژوىتیپ مارکر 
 سىدروم وفروتیک در جمعیت اصفهان

 

 2*ادق ٍلياى برٍجٌي،ص 3، علي جسايری4يلا اسواعيلي چوگرداًيل

 

 

 چكيدُ

 کَدکبى دسػوذتبً کِ  داسد تؼلك گلَهشٍلی ّتشٍطًی ّبی یوبسیث گشٍُ ثبؿذ ٍ ثِ هی یطًتیکیک ثیوبسی  ًفشٍتیک ػٌذسم هقدهِ:

ثِ ػٌَاى یک  ،ثشای هغبلؼِ هَلکَلی ثیوبسی (SNP)تک ًَکلئَتیذی یچٌذؿکل یثب اػتفبدُ اص هبسکشّب یَػتگیپ یثشسػ افتذ. یه اتفبق

  ؿذُ اػت. یهؼشف NPHS2 دس طى SNP یاص هبسکشّب یبدیدادُ هَرَد تؼذاد ص ّبی یگبُدس پب سٍد. یثکبس هسٍؽ غیشهؼتمین 

فشد غیش  120دس  NPHS2ٍالغ دس طى  rs2274625هبسکش  یدٌّذگ اعلاع یيٍ ّوچٌ یپیطًَت یتهغبلؼِ حبضش ٍضؼ دس رٍش بررسي:

 یيهغبلؼِ تخو یيؿذ. دس ا یثشسػ ،ؿذُ یعشاح یذرذ یوشّبیپشاٍ  Tetra-primer ARMS PCR سٍؽاص  تفبدُثب اػػبلن  خَیـبًٍذ

تؼییي  ثشای Power Markerافضاس  اص ًشم یيّوچٌ .اًزبم ؿذ GenePop یگبُثب اػتفبدُ اص پب یٌجشگٍا یٍ ٍرَد تؼبدل ّبسد یآلل یاًٍفشا

 اػتفبدُ ؿذ. (PIC)یظشفیت اعلاػبتی چٌذؿکلؿبخص 

اصفْبى  یتدس روؼ rs2274625 هبسکش یثشا C  ٍTّبی  تشتیت ثشای آلل دسصذ ثِ 3ٍ  97 آللی فشاٍاًی ثیبًگش حبصل ًتبیذ ًتايج:

 ثشاثش PICثبؿذ ٍ هیضاى  یهبسکش هشثَعِ دس تؼبدل ه یثشا روؼیت رکش ؿذُ ًـبى داد کِ یٌجشگٍا یتؼبدل ّبسد یثَد. ثِ ػلاٍُ ثشسػ

 .ثبؿذ دسصذ هی 5/0

هبسکش تک  یکػٌَاى  تَاًذ ثِ یه rs2274625هبسکش  ،هغبلؼِ حبضشآهذُ اص  دػت  ثِ یذدس هزوَع ثب تَرِ ثِ ًتب گيری: ًتيجِ

 یتروؼػٌذسم ًفشٍتیک دس  هَلکَلی یصدس تـخ NPHS2طى  یّب رْؾ یهَلکَل یبثیسد یثشا یَػتگیدس هغبلؼبت پ یذیًَکلئَت

 .گشدد یهؼشف یشاًیا یتاص روؼ یا اصفْبى ثِ ػٌَاى ًوًَِ

 

  روؼیت اصفْبى ًَکلئَتیذی، تک ّبی یچٌذؿکل ی،آًبلیض پیَػتگ ،NPHS2ّای کليدی:  ٍاشُ
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 871      ٍ ّوكاراى يلا اسواعيلي چوگرداًيل 

 4291 آذر، ًْن ، شوارُسَمدٍرُ بيست ٍ   هجلِ داًشگاُ علَم پسشكي ٍ خدهات بْداشتي ـ درهاًي شْيد صدٍقي يسد

 هقدهِ

تٍیک  # NS (Nephrotic Syndrome, OMIM)604766)ثیوبسی ػٌذسم فًش

لٍیِ اػت کِ ثِ گشٍُ   اَى یک ثیوبسی ا  بّی یوبسیثثِ ػٌ

لٍی تؼلك (Heterogenous)ّتشٍطًی هش  ػوذتبًداسد. ایي ثیوبسی  گلَ

ثِ  تَاى یهایي ثیوبسی  ػلائن(. اص 1)افتذ یهدس کَدکبى اتفبق 

ٍ ادم اؿبسُ  یپشلیپیذهیبّ ،یپَآلجَهیٌویبّ پشٍتئیي اٍسی ؿذیذ،

(. ػٌذسم ًفشٍتیک ثؼتِ ثِ ایٌکِ ثیوبساى ثِ دسهبى 2کشد)

اػتشٍئیذ پبػخ دٌّذ ثِ دٍ گشٍُ حؼبع ٍ همبٍم ثِ اػتشٍئیذ 

 یيچٌ ّنکِ ػٌذسم ًفشٍتیک همبٍم ثِ اػتشٍئیذ  ؿَد یهتمؼین 

 (.3،4اػت)ؿذُ  یگزاس ًبمتیپ دٍ ایي ثیوبسی ًیض 

طى هختلف ثشای ایي ثیوبسی ؿٌبػبیی  24ثِ اهشٍص حذالل  تب

حبل حبضش هشتجظ ثب  دس NPHS2 طى رْؾ دس ؿذُ اػت کِ

. ایي ثیوبسی (5)اػت هغشح یذهمبٍم ثِ اػتشٍئ یکػٌذسم ًفشٍت

(. هیضاى 6)سػذ یهثِ صَست آتَصٍهی هغلَة ثِ اسث  هؼوَلاً

کـَسّبی غشثی اص رولِ  یـتشثثشٍص ػبلیبًِ ایي ثیوبسی دس 

 (.7،8)ثبؿذ یهًفش ّضاس  100ّش  دس 2-7/2آهشیکب ٍ اسٍپب 

کِ دس ًبحیِ  ثبؿذ یه NPHS2طى هشتجظ ثب ایي ثیوبسی 

ػٌَاى طًی کِ ػلت  ٍ ثٍِالغ ؿذُ  1q25-31کشٍهَصٍهی 

 2000ػبل دس  اػت ػٌذسم ًفشٍتیک دس دٍساى کَدکی

کٌٌذُ طى  کیلَ ثبص ٍ ًبحیِ کذ 25(. اًذاصُ طى 9)ؿٌبػبیی ؿذ

(. 10،11)ثبؿذ یهاگضٍى  8رفت ثبص عَل داسد ٍ داسای  1149

کیلَ دالتَى ثِ ًبم  42یک پشٍتئیي ایٌتگشال غـبیی  NPHS2طى 

. ایي پشٍتئیي یک ػضَ اص خبًَادُ کٌذ یهپَدٍػیي سا کذ 

Stomatin (. 12،13)ثبؿذ یهاػیذ آهیٌِ  383ٍ ؿبهل  ّب یيپشٍتئ

ثیبى ّبی اػلایت دیبفشاگن کلیِ  دس پَدٍػیت پشٍتئیي پَدٍػیي

 (.14)ٍ ًمؾ کلیذی دس فیلتشاػیَى دیَاسُ گلَهشٍلی داسد ؿَد یه

ػلَلی ّؼتٌذ کِ اص یک رؼن  ّبی هزوَػِّب  پَدٍػیت

ٍ ( Major processes)ثضسگ یّب صائذُ ،(Cell body)ػلَلی

 FPsکِ  اًذ ؿذُ یلتـک (FPs) (Foot Processes)پبهبًٌذ یّب صائذُ

تخبثی، پبیذاسی  ای ّب ًمؾ ػوذُ پَدٍػیت دس ثشلشاسی ًفَرپزیشی اً

 یّب فشمػبختبس ٍ ػولکشد فیلتشاػیَى دیَاسُ گلَهشٍلی داسًذ. اغلت 

 ٍ آیٌذ یهّب ثِ ٍرَد  ػٌذسم ًفشٍتیک دس احش اختلال دس پَدٍػیت

 کٌذ یهکِ پشٍتئیي پَدٍػیي سا کذ  NPHS2هَتبػیَى دس طى 

، رذا ؿذى FPsؿذى  ٍسی، ًبپذیذپشٍتئیي آ صٍدسعثبػج ؿشٍع 

دػت سفتي پَدٍػیت ّب اص غـب پبیِ گلَهشٍلی ٍ دس ًْبیت اص 

 50ثیؾ اص  .(15،16)ؿَد یهّب  پَدٍػیت یشًبپز ثشگـت

ؿٌبػبیی ٍ  تبکٌَى NPHS2دس طى  صا یوبسیثهَتبػیَى 

ّبی گضاسؽ ؿذُ توبم عَل طى سا  اػت. هَتبػیَى ؿذُ گضاسؽ

ّب ّش ًَع تغییش ٍ تجذیل ؿبهل  ٍ ایي هَتبػیَى ؿًَذ یهؿبهل 

 .(8)ثبؿٌذ یه هؼٌب یثٍ  ثذهؼٌب ّبی حزفی، هَتبػیَى

 ثِ ػٌَاى سٍؽ هتٌبٍثی دس  یچٌذؿکلهبسکشّبی 

 طًتیک هَسد اػتفبدُ لشاس  ّبی یوبسیثتـخیص هَلکَلی 

 تک ًَکلئَتیذی یچٌذؿکلهبسکشّبی (. 17)گیشًذ یه

SNP: Single nucleotide polymorphism تشیي یغؿب 

کِ ثِ  ؿَد یهدس طًَم اًؼبى ّؼتٌذ ٍ تخویي صدُ  ّب یچٌذؿکل

 (.18دس طًَم ٍرَد داسًذ) bp290عَس هتَػظ دس ّش فبصلِ 

م اػت ٍ دٌّذُ یک تغییش تک  ًـبى SNPّش  ًَکلئَتیذی دس طًَ

اَسد حبلت دٍ آللی داسد کلئَتیذی  یک ربیگبُ تک .دس اکخش ه  هؼوَلاًًَ

اَى یک  ی آلل  ؿَد یهدس ًظش گشفتِ  SNPصهبًی ثِ ػٌ اً کِ فشاٍ

 ّبی یچٌذؿکلیب ثیـتش ثبؿذ.  %1 هغلَة آى دس روؼیت

کلئَتیذی هضایبی  تک ٍ لبثل تَرِ ثؼیبسی دس آًبلیض  ؿذُ ؿٌبختًَِ

اَى یه ْبًآپیَػتگی داسد کِ اص رولِ   ،یپشاکٌذگ ثِ ؿوبس صیبد، ت

اَى ثبلای  یٍ حتؿذیذ  یَػتگیپ ،یذاسیپب  ّبی یؼتنػػشػت ٍ ت

هْن یک هبسکش  ّبی یظگیٍ. یکی اص کشداؿبسُ  SNPتؼییي 

ی آللی ٍ آدٌّذُ ایي اػت کِ ّتشٍصیگَتی  اعلاع اًٍ ى ثبلا ثبؿذ. فشا

 ّبی یتروؼدس  هؼوَلاً یچٌذؿکلدسرِ ّتشٍصیگَتی هبسکشّبی 

بثشایي دس هغبلؼبت پیَػتگی ثشای 17،19هختلف هتفبٍت اػت) (. ثٌ

ٍ  ()ّتشٍصیگَت(Heterozygous carrier)افشاد ًبللؿٌبػبیی 

لَذ ثِ سٍؽ غیش هَسد اػتفبدُ  یهبسکشّب هؼتمین، تـخیص پیؾ اص ت

 ثبیؼتی دس روؼیت تحت هغبلؼِ ثِ عَس رذاگبًِ ثشسػی ؿًَذ.

دس هجٌی ثش ثشسػی هبسکشّبی چٌذ ؿکل  یا هغبلؼِبکٌَى ّیچ ت

 ّبی یگبُپبدس  دس روؼیت ایشاًی اًزبم ًـذُ اػت. NPHS2 طى

َاع هبسکشّبی چٌذ ؿکل  هؼشفی ؿذُ اػت.  NPHS2 دس طىدادُ اً

شًٍی طى ـدس ایٌت rs2274625 َد،ـاص ثیي هبسکشّبی چٌذ ؿکل هَر

تخب  ة ؿذ.اً
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 872  تعييي شًَتيپ هارکرrs2274625 در شى NPHS2 در … 

 

 رٍش بررسي

ّبی  دس ایي هغبلؼِ ًوًَِ :DNAخَى ٍ اػتخشاد  یشیگ ًوًَِ

 .آٍسی ؿذ روغ یـبًٍذخَ یشغفشد ػبلن ٍ  120خَى اص تؼذاد 

تخبة افشاد ثِ صَست  ػبلن اص ثضسگؼبل صبدفی اص ثیي داٍعلجبى تاً

ػٌذسم ًفشٍتیک دس ؿْش  خصَصبًکلیَی  ّبی ثیوبسیلحبػ 

زبم ؿذُ اػت. ایي روؼیت ثِ ػٌَاى  اص کل  ای ًوًَِاصفْبى اً

پغ اص  .هغبلؼِ دس ًظش گشفتِ ؿذُ اػت ایي دسایشاى روؼیت 

کٌٌذُ دس هغبلؼِ،  ًبهِ کتجی اص ّوِ افشاد ؿشکت کؼت سضبیت

ایي افشاد ثشای اػتخشاد  یغیهحاص خَى  لیتش یلیه 5-10همذاس 

DNA  ثش سٍیEDTA  ؿذ. آٍسی روغهَلاس  5/0ثب غلظت DNA 

ّبی لَکَػیت خَى ثِ سٍؽ ًوک اؿجبع اػتخشاد گشدیذ  اص ػلَل

ٍ طل ٍ ػپغ کویت ٍ کیفیت آى تَػظ دػتگبُ اػپکتشٍفتَهتش 

 .(21)لشاس گشفت یثشسػ هَسدآگبسص 

کِ حذالل افشاد  ثبؿذ یه فشهَل صیش ثب تَرِ ثِ یشیگ ًوًَِسٍؽ 

ای کِ  دسصذ ثِ گًَِ 80ثشای ایي هغبلؼِ ثب تَاى  یبصهَسدً

زبم گشفتِ لبثل اعویٌبى ثبؿٌذ،  دػت ِ ث 120آًبلیضّبی آهبسی اً

 .(20)آهذ

 

 

هَرَد  SNPکلیِ هبسکشّبی تؼییي طًَتیپ: ٍ  اًتخبة هبسکش

ٍ پبیگبُ دادُ  Haploview افضاس ًشمتَػظ  NPHS2 طىدس 

UCSC Genome browser ( ٍ دس 22)لشاس گشفتٌذ  یهَسدثشسػ

َاى یک دس ًبحیِ ایٌتشًٍی طى ثِ ػٌ rs2274625هبسکش ًْبیت 

هٌظَس اًتخبة هبسکش دس ثخؾ ) هبسکش داخل طًی اًتخبة ؿذ

، هبسکش هضثَس ثبؿذ یه 7دس ایٌتشٍى ؿوبسُ  NPHS2داخل طى 

حجت ٍ هؼشفی  SNPثِ ػٌَاى یک هبسکش  dbSNPدس پبیگبُ دادُ 

 (.ثشسػی ؿذُ اػت ّب روؼیتؿذُ اػت ٍ فشاٍاًی آى دس ػبیش 

ثشای  Tetra-Primer ARMS PCRدس ایي تحمیك اص سٍؽ 

تؼییي طًَتیپ هبسکش اػتفبدُ ؿذ. ایي سٍؽ ثِ دٍ پشایوش 

خبسری ٍ دٍ پشایوش داخلی ٍ اختصبصی آلل ثشای تؼییي طًَتیپ 

سٍؽ  کِ یياًَکلئَتیذی ًیبص داسد. ثب تَرِ ثِ  تک یچٌذؿکل

تَاى  گیشد، ثٌبثشایي هی پشایوش دس یک ٍاکٌؾ ثْشُ هی 4هضثَس اص 

ّبی  پشایوش(. 23)ثشسػی کشد ّوضهبى عَس ثِّش دٍ آلل هبسکش سا 

 ت هَسد اػتفبدُ دس ایي هغبلؼِ اص عشیك پبیگبُ ایٌتشً

tetra-primer ARMS PCR-Search Frame  عشاحی

 ًـبى دادُ ؿذُ اػت. 1(. تَالی پشایوشّب دس رذٍل 24ؿذًذ)

 

 Tetra-primer ARMS PCRتَػظ سٍؽ  rs2274625ّبی هبسکش  آللطًَتیپ تَالی پشایوشّبی عشاحی ؿذُ ثشای تؼییي  :1رذٍل 

 ًام پرايور ترتيب

5'-ATCCTAATCTTTCAAGGCCAAC -3' Forward inner primer (C allele) 

5-'GGGGAGTTATTAGCATCGGA-3' Reverse inner primer (T allele) 
5-CTGTGGATCACTGAGGGGAG-3' Forward outer primer 

5-CAAGCACGGTTAAGCATAGAAC-3' Reverse outer primer 

 

ثِ صَست  یتشل یکشٍه 25دس حزن ًْبیی  PCRهحلَل ٍاکٌؾ 

 ، (pm)10 یخبسراص دٍ پشایوش هیکشٍلیتش  25 صیش تْیِ ؿذ:

 اص  هیکشٍلیتش 25/0 (،pm10 اص دٍ پشایوش داخلی)هیکشٍلیتش  1

Taq DNA Polymerase (5U/μL) ،1 اص  هیکشٍلیتش 

(10 mM) dNTP mix ،5/2  لٍیتش ، Taq DNA buffer (10X)اص هیکش

 DNA (80اص  هیکشٍلیتش MgCl2 (50 mM ٍ )2اص  هیکشٍلیتش 2

ng)  کِ ثبddH2O  سػبًیذُ ؿذ. هیکشٍلیتش 25ثِ حزن 

 ظ ـَهی تَػــطً DNAبی ـّ ثش سٍی ًوًَِ PCRّبی  ٍاکٌؾ

عجك ؿشایظ  (Eppendorf, Germany)دػتگبُ تشهَػبیکلش

 95 دسدلیمِ دهبی ٍاػشؿت اٍلیِ  5ذ: ثْیٌِ ؿذُ صیش اًزبم ؿ

چشخِ هتَالی اص  32ثِ دًجبل آى ٍ ػپغ  گشاد دسرِ ػبًتی

حبًیِ(، دهبی اتصبل  40)گشاد دسرِ ػبًتی 94دس  دهبی ٍاػشؿت

حبًیِ( ٍ دهبی تکخیش  40)گشاد دسرِ ػبًتی 59س پشایوشی د

 حبًیِ(. 40)گشاد دسرِ ػبًتی 72لغؼبت دس 

 72دس ًْبیت ثِ هٌظَس تکویل فشایٌذ تکخیش لغؼبت دهبی 

 یمِ اػوبل ؿذ.دل 8ثِ هذت گشاد  دسرِ ػبًتی
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 873      ٍ ّوكاراى يلا اسواعيلي چوگرداًيل 

 4291 آذر، ًْن ، شوارُسَمدٍرُ بيست ٍ   هجلِ داًشگاُ علَم پسشكي ٍ خدهات بْداشتي ـ درهاًي شْيد صدٍقي يسد

دلیمِ دس  45ثِ هذت  %2ؿذُ ثش سٍی طل آگبسص  هحصَلات تکخیش

ذُ ؿذًذ. طل  80لٍتبط   یضیآه سًگثشهبیذ   ثب اتیذیَم آهذُ دػت  ثِساً

 Gel documentationاص دػتگبُ گشدیذ ٍ ثبًذّبی هشثَعِ ثب اػتفبدُ

(Biometra)  س  هَسد ثشسػی لشاس گشفت. UVصیش ًَ

ذاصُ آهبسی: هؼوَلّبی  ثشسػی گیشی تٌَع طًتیکی دس  تشیي هؼیبس اً

ًَِ ّبی دیپلَییذ  یک روؼیت، همذاس ّتشٍصیگَػیتی اػت. افشاد دس گ

دس یک لَکَع ّوَصیگَت یب ّتشٍصیگَت ّؼتٌذ. ٍرَد 

دٌّذُ ٍرَد تٌَع طًتیکی اػت. تخویي  ّتشٍصیگَػیتی ًـبى

ت ی طًَ اًٍ ی آللی، دسرِ ّتشٍصیگَػیتی ٍ فشا اً یپی هـبّذُ ؿذُ ٍ فشاٍ

تظبس فٌَتیپ ّبی ّوَصیگَت ٍ ّتشٍصیگَت ثب اػتفبدُ اص پبیگبُ  هَسد اً

GenePop زبم ؿذ  (.25)اً

ی اً ّب،  ّبی آللی ٍ طًَتیپی دادُ ّوچٌیي پغ اص تخویي فشاٍ

ثشسػی لشاس گشفت. تؼبدل ( هَسد HWE)یٌجشگاٍرَد تؼبدل ّبسدی ٍ

گیشی تصبدفی  ثب رفتکٌذ کِ دس روؼیتی  یٌجشگ ثیبى هیاٍ-ّبسدی

تخبة ثذٍى یاً اً ی ، رْؾ، یب هْبرشت فشاٍ اًٍ ّبی  ّبی آللی ٍ فشا

 .(26)ذطًَتیپی اص ًؼلی ثِ ًؼل دیگش حبثت ّؼتٌ

ثش اػبع آصهَى دلیك فیـش ثِ ثشسػی تؼبدل  GenePopافضاس  ًشم

بیت ثب اػتفبدُ اص ًشم دس پشداصد. یٌجشگ هیاٍ-ّبسدی  افضاس  ًْ

Power Marker، PIC  ِفبکتَس لشاس گشفت. هغبلؼPIC  ؿبخص

اػت. ایي فبکتَس ثشای هبسکشّبیی  یظشفیت اعلاػبتی چٌذؿکل

ثبؿٌذ تؼشیف  ٍایٌجشگ دس روؼیت هی-کِ داسای تؼبدل ّبسدی

 تی ـِ ّتشٍصیگَػیـب ٍ دسرـّ ؿَد کِ ثِ تؼذاد ٍ فشاٍاًی آلل هی

لاصم ثِ رکش اػت  .(27)هـبّذُ ؿذُ دس روؼیت ٍاثؼتِ اػت

کِ ایي هغبلؼِ تَػظ کویتِ اخلاق هؼبًٍت پظٍّـی داًـگبُ 

 اصفْبى هَسد تبئیذ لشاس گشفتِ اػت.

 ًتايج

یک گشٍُ اص افشاد  دس NPHS2 دس طى rs2274625هبسکش طًتیکی 

روؼیت اصفْبى هَسد ثشسػی لشاس گشفت. ایي هبسکش یک  ػبلن دس

 طى ایٌتشًٍی دس ًبحیِ( اػت کِ SNPتک ًَکلئَتیذی) یچٌذؿکل

NPHS2  لشاس داسد ٍ داسای دٍ آلل غبلتC  آلل هغلَة ٍT ثبؿذ.  هی

دس روؼیت لبثل ؿٌبػبیی  CC ،CT  ٍTTّبی  ثٌبثشایي طًَتیپ

 ثبؿٌذ. هی

ًَِ ثب اػتفبدُ اص  یـبًٍذخَ یشغافشاد ػبلن ٍ  DNAّبی  ًو

ٍ  Tetra-primer ARMS PCRپشایوشّبی اختصبصی ٍ سٍؽ 

ػِ ثبًذ ثب  .تؼییي طًَتیپ ؿذًذ %2آگبسص الکتشٍفَسص ثش سٍی طل 

رفت ثبص ثش سٍی طل آگبسص  416، 283، 174 ّبی هتفبٍت عَل

رفت ثبصی کِ دسثشداسًذُ  416لغؼِ ثضسگ ؿذًذ.  تفکیک

ٍ  ثبؿذ یهدٌّذُ ثبًذ کٌتشل  ًَکلئَتیذی اػت ًـبى تک یچٌذؿکل

رفت ثبصی ّش یک ثِ تشتیت  174ٍ  283لغؼِ کَچک  دٍ

 Cٍ آلل غبلت  Tدٌّذُ ثبًذّبی اختصبصی ثشای آلل هغلَة  ًـبى

ًتبیذ حبصل ًـبى داد کِ افشاد ّتشٍصیگَت داسای ّش ػِ  ّؼتٌذ.

 کِ یدسحبلرفت ثبص ّؼتٌذ.  174، 283، 416 ّبی یتهَلؼثبًذ دس 

افشاد ّوَصیگَت غبلت ٍ هغلَة تٌْب داسای ثبًذ کٌتشل ٍ یکی اص دٍ 

 (.1ثبًذ اختصبصی آلل ثَدًذ)ؿکل 

 

 

 

 

 

 

 

 Tetra-primer ARMS PCRثب اػتفبدُ اص سٍؽ  rs2274625هبسکش  یپطًَت ییيتؼ: 1ؿکل 

ثِ  یکّش  یرفت ثبص 174ٍ  283 یاختصبص یاػت. ثبًذّب یًـبى دٌّذُ کٌتشل داخل یرفت ثبص 416ثبًذ  ّش دٍ ػتَىػتَى دس ًظش گشفتِ ؿذُ اػت. دس  دٍّش فشد  یثشا

ٍ ػتَى چْبسم ٍ  C/Cدٍم ٍ ػَم هشثَط ثِ فشد ّوَصیگَت  . ػتَىدّذ یسا ًـبى ه یپطل آگبسص دٍ ًَع طًَت یّب ثش سٍ ثبًذ ی. الگَثبؿٌذ یه T  ٍC یًـبى دٌّذُ آلل ّب یتتشت

 ثبؿذ. یه C/Tهشثَط ثِ فشد ّتشٍصیگَت  پٌزن ٍ ؿـن ٍ ّفتن

 

 [
 D

ow
nl

oa
de

d 
fr

om
 js

su
.s

su
.a

c.
ir

 o
n 

20
25

-0
7-

31
 ]

 

                               4 / 9

https://jssu.ssu.ac.ir/article-1-3265-fa.html


 
 874  تعييي شًَتيپ هارکرrs2274625 در شى NPHS2 در … 

 4291 آذر، ًْن ، شوارُسَمدٍرُ بيست ٍ   هجلِ داًشگاُ علَم پسشكي ٍ خدهات بْداشتي ـ درهاًي شْيد صدٍقي يسد

ًفش  113 تؼییي طًَتیپ افشاد تحت هغبلؼِ ًـبى داد کِ

فشاٍاًی ثَدًذ.  CTًفش داسای طًَتیپ  CC، 7طًَتیپ  یداسا

ًـبى دادُ ؿذُ  2ّب دس رذٍل ؿوبسُ  هشثَط ثِ ایي طًَتیپ

 ي ــشاٍاًی آللی ٍ ّوچٌیــشاد، فـَتیپ افـپغ اص تؼییي طً اػت.

دسصذ ّتشٍصیگَػیتی ٍ ّوَصیگَػیتی هـبّذُ ؿذُ ٍ هَسد 

کِ دس  عَس ّوبىاًتظبس ثشای روؼیت اصفْبى هحبػجِ ؿذ. 

ًـبى دادُ ؿذُ اػت فشاٍاًی هـبّذُ ؿذُ ثشای  3رذٍل 

 .ثَد %3ٍ  %97ثِ تشتیت  ّبی غبلت ٍ هغلَة آلل
 

 ّب یپّبی هـبّذُ ؿذُ ثشای اًَاع طًَ ت تؼذاد افشاد ٍ فشاٍاًی :2رذٍل 

T/T C/T C/C شًَتيپ 

 تؼذاد افشاد 113 7 0

0 5/0  95/0  فشاٍاًی 

 rs2274625فشاٍاًی آللی ٍ ّتشٍصیگَػیتی ٍ ّوَصیگَػیتی هـبّذُ ؿذُ ٍ هَسد اًتظبس ثشای هبسکش  :3رذٍل 

 ّترٍزيگَسيتي ّوَزيگَسيتي
 آلل فراٍاًي

 هـبّذُ ؿذُ هَسد اًتظبس هـبّذُ ؿذُ هَسد اًتظبس

18/113  113 82/6  7 
97/0  C 

03/0  T 

 

ثش  Pٍایٌجشگ اص عشیك هحبػجِ  -ٍرَد تؼبدل ّبسدی ػپغ

  دػت  ثِآصهَى دلیك فیـش هَسد ثشسػی لشاس گشفت. ًتبیذ  اػبع

ثشای روؼیت  Pهمذاس  اص آصهَى دلیك فیـش ًـبى داد کِ آهذُ

اػت کِ ثیبًگش  05/0اص  ثضسگتش ،Pایي همذاس  اػت. 1 رکش ؿذُ

 اص یا دس ًوًٍَِرَد تؼبدل ّبسدی ٍایٌجشگ ثشای ایي هبسکش 

 روؼیت اصفْبى اػت.

 PICدس ًْبیت ثب تَرِ ثِ ٍرَد تؼبدل ّبسدی ٍایٌجشگ همذاس 

ّب  ثشسػی حبل یيا ثب ثشسػی ؿذ. rs2274625ثشای هبسکش طًتیکی 

تَاًذ ثِ ػٌَاى یک ؿبخص  هی<PIC 25/0دّذ کِ  ًـبى هی

هٌبػت ثشای گَیب ثَدى یک هبسکش تک ًَکلئَتیذی دس ًظش گشفتِ 

اص هغبلؼِ حبضش ًـبى داد کِ همذاس  آهذُ دػت ثًِتبیذ  .)28ؿَد)

PIC  ثشای هبسکشrs2274625  ثبؿذ هی 5/0روؼیت اصفْبى دس. 

 گيری يجًِتبحث ٍ 

ّبی  ثیوبسیتشیي چبلؾ دس تـخیص هَلکَلی  اهشٍصُ اصلی

ػٌذسم  ثبؿذ. چٌذ طًی ؿٌبػبیی صحیح طى ػبهل ثیوبسی هی

ّبی چٌذ طًی اػت کِ تب ثِ اهشٍص  یکی اص ایي ثیوبسی ًفشٍتیک

طى هختلف دس استجبط ثب ایي ثیوبسی ؿٌبػبیی ؿذُ  24حذالل 

. ثب تَرِ ثِ هبّیت چٌذ طًی ثیوبسی ؿٌبػبیی هؼتمین (6)اػت

تؼییي تَالی ثؼیبس پش ّضیٌِ ٍ  ّبی ّب ثب اػتفبدُ اص سٍؽ رْؾ

ّب ٍ  ثب تَرِ ثِ تؼذاد صیبد طى سٍ  یيا اص ثش خَاّذ ثَد. صهبى

اػبػی ثشای  ّبی ؿٌبختِ ًـذُ ساّجشد ّوچٌیي ٍرَد رْؾ

ّبی غیشهؼتمین ثب  تـخیص طًتیکی ثیوبسی ثش پبیِ ثشسػی

اػتفبدُ  ثبؿذ. پیَػتِ ثب طى هی یچٌذؿکلّبی  اػتفبدُ اص هبسکش

ّبی غیشهؼتمین ثِ ػلت پبیذاسی ٍ  ثشای ثشسػی SNPsاص 

 اػت. اػتوبدتش لبثلّوچٌیي پیَػتگی ؿذیذ ثب طى ثؼیبس 

 یچٌذؿکلّبی غیشهؼتمین ثب اػتفبدُ اص هبسکشّبی  ثشسػی

ّبی  تَاًذ هٌزش ثِ ؿٌبػبیی آلل هی NPHS2هَرَد دس طى 

ّبی هشتجظ ثب ثیوبسی ؿذُ  ایي طى اص ثیي دیگش طى یبفتِ رْؾ

ٍ ّوچٌیي دس تؼییي افشاد ًبلل)ّتشٍصیگَت( ٍ تـخیص پیؾ 

هجتلا ثِ ػٌذسم ًفشٍتیک داسای فشصًذ ّبی  اص تَلذ دس خبًَادُ

هَسد اػتفبدُ لشاس گیشد. اص ثیي هبسکشّبی  NPHS2ٍاثؼتِ ثِ 

ثِ ربیگبُ ثب تَرِ  rs2274625، هبسکش NPHS2هَرَد دس طى 

داسد کِ ثشای ایي  یتش هٌبػتیت ؼآى دس ایٌتشٍى طى هَل

 هغبلؼِ اًتخبة ؿذ.

دس ایي هغبلؼِ فشاٍاًی آللی ٍ ّوچٌیي دسرِ 

ثِ ػٌَاى روؼیت اصفْبى دس ّتشٍصیگَػیتی ایي هبسکش 

هَسد ثشسػی لشاس گشفت ٍ ًتبیذ ای اص روؼیت ایشاى  ًوًَِ

 ّب همبیؼِ ؿذ. روؼیتحبصل ثب اعلاػبت هشثَط ثِ دیگش 
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 875      ٍ ّوكاراى يلا اسواعيلي چوگرداًيل 

 4291 آذر، ًْن ، شوارُسَمدٍرُ بيست ٍ   درهاًي شْيد صدٍقي يسدهجلِ داًشگاُ علَم پسشكي ٍ خدهات بْداشتي ـ 

اص هغبلؼِ حبضش ثش سٍی هبسکش  آهذُ دػت ثًِتبیذ 

rs2274625 دّذ کِ آلل  ًـبى هیC  آلل  %97ثب فشاٍاًی ٍT  ثب

ی ا دس ًوًَِشاٍاًی سا ثِ تشتیت ثیـتشیي ٍ کوتشیي ف %3فشاٍاًی 

ایي  یچٌذؿکلفشاٍاًی آللی هبسکشّبی  .روؼیت اصفْبى داسًذ اص

ّبی هختلف  اختصبصی ثشای روؼیت صَست  ثًِبحیِ طًی 

اص عشیك  International HapMap Projectتَػظ پبیگبُ دادُ 

 (.29)اسائِ ؿذُ اػت Haploview افضاس ًشم

 International HapMapپبیگبُ دادُ  یّب گضاسؽ ثش اػبع

Project فشاٍاًی آلل ،T ٌّذی، یٌیچ طاپٌی، ّبی یتروؼ دس ،

تشتیت ، آفشیمبیی، کٌیبیی ًٍیزشیبیی ثِ یتبلیبییا هکضیکی،

7/36 ، %9/29%  ،7/25 ، %7/0 ، %3/23 ، %1/18%، 3/5%، 3/0 

ایي پبیگبُ هـخص  یّب گضاسؽ اػبع ثش (.30)ثبؿذ % هی%0 ٍ 

 rs2274625ثشای هبسکش  Tؿذُ اػت کِ ثیـتشیي فشاٍاًی آلل 

. ایي دس حبلی اػت کِ ثبؿذ یههشثَط ثِ روؼیت طاپٌی 

ّب داسای فشاٍاًی  ًیزشیبیی دس همبیؼِ ثب ػبیش روؼیت روؼیت

 آهذُ  دػت  ثِهمبیؼِ ًتبیذ . (30)ثبؿذ آلل هغلَة کوتشی هی

 اص ایي هغبلؼِ ثب اعلاػبت هَرَد دس پبیگبُ دادُ 

International HapMap Project دّذ کِ فشاٍاًی آلل  ًـبى هی

T  هبسکشrs2274625 ًَِروؼیت ای اص روؼیت ایشاى دس ًو(

چیٌی، آفشیمبیی، ٌّذی،  ّبی ًؼجت ثِ روؼیتاصفْبى( 

 کوتش اػت. دس حبلی کِ  ایتبلیبیی، هکضیکی ٍ طاپٌی

 اص روؼیت ایشاًی یا ًوًَِفشاٍاًی آللی ایي هبسکش دس 

کٌیبیی ٍ ًیزشیبیی  ّبی یتروؼ ثیـتش اص )روؼیت اصفْبى(

 (.4اػت)رذٍل 

 (25)ّبی دیگش رْبى روؼیتتؼذادی اص ثب روؼیت اصفْبى( ی ا )ًوًَِای اص روؼیت ایشاى دس ًوًَِ rs22746254همبیؼِ فشاٍاًی آللی هبسکش  :4رذٍل 

 T(MAF)فراٍاًي آلل  جوعيت

367/0 طاپٌی  
299/0 چیٌی  
257/0 ٌّذی  

233/0 هکضیکی  
181/0 ایتبلیبیی  
053/0 آفشیمبیی  

030/0 هغبلؼِ حبضش  
003/0 کٌیبیی  

 0 ًیزشیبیی

 

هـخص ؿذُ اػت کِ اًحشاف اص تؼبدل ّبسدی ٍایٌجشگ 

لشاس دّذ. اص  یشتأحّبی آهبسی سا تحت  تَاًذ صحت ثشسػی هی

ایي سٍ پغ اص تؼییي فشاٍاًی آللی ٍ طًَتیپی افشاد، دس هشحلِ 

ثؼذ، ٍرَد تؼبدل ّبسدی ٍایٌجشگ هَسد ثشسػی لشاس گشفت. 

ٍایٌجشگ ثشای هبسکش -ًتبیذ حبصل ًـبى داد کِ تؼبدل ّبسدی

rs2274625 روؼیت اصفْبى ٍرَد داسد. دس 

 کِ هبسکش ایي هغبلؼِ ًـبى دادًتبیذ حبصل اص  دسهزوَع

rs2274625 3فشاٍاًی آللی  ثب% (2/0MAF> ٍ )همذاس  یيچٌ ّن

05/0PIC= تَاًذ ثِ ػٌَاى یک هبسکش تک ًَکلئَتیذی  یه

ّبی رْؾ یبفتِ طى  دٌّذُ دس تـخیص غیش هؼتمین آلل اعلاع

NPHS2  دسآى تـخیص هَلکَلی ٍ پیَػتگی  یضآًبلرْت 

هَسد ای اص روؼیت ایشاى  ثِ ػٌَاى ًوًَِروؼیت اصفْبى 

دس هغبلؼبت ثؼذی ثشسػی فشاٍاًی هبسکش  .اػتفبدُ لشاس گیشد

 ثبؿذ. هضثَس دس ػبیش روؼیت ّبی ایشاى حبئض اّویت هی

 سپاسگساری

اصفْبى  اص هؼبًٍت پظٍّـی داًـگبُداًین  ثش خَد لاصم هی

 یيچٌ ّنثَدرِ هغبلؼِ هضثَس دس غبلت پظٍّبًِ ٍ  یيتأهرْت 

اًذ تـکش ٍ  اص کلیِ افشادی کِ دس تْیِ ًوًَِ هب سا یبسی ًوَدُ

 لذسداًی کٌین.
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Abstract 

Introduction: Nephrotic syndrome (NS) is a genetic disease belonging to a heterogeneous group of 

glomerular disorders, which mainly occurs within the children. Linkage analysis using single nucleotide 

polymorphisms (SNP) is used as an indirect method in molecular diagnosis of the disease. A large number of 

SNP markers have been introduced in NPHS2gene in the available electronic databases. 

Method: In the present study, the genotype and informative status of rs2274625 marker in NPHS2 genewas 

investigated in 120 unrelated healthy individuals using Tetra-primer ARMS PCR technique and newly 

designed primers. Allelic frequency and presence of Hardy Weinberg Equilibrium (HWE) was estimated 

using GenePop website. Furthermore, PowerMarker software was utilized in order to compute the index of 

polymorphism information content (PIC). 

Results: The study results indicated allele frequency of 97% and 3% for C and T alleles, respectively, in 

regard with rs2274625 marker within Isfahan population. Moreover, the PIC for the rs2274625 marker was 

0.5%, and HWE revealed the equilibruim of the study population in regard with the related marker. 

Conclusion: As the study findings indicated, rs2274625 could be introduced as an SNP marker in the 

linkage analysis in order to molecularly trace NPHS2 gene mutations in molecular NS diagnosis in Isfahan 

population as a representative sample of the Iranian population. 
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