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 هزٍریهقالِ 

 

  

 ظا ١بقی چ٢سفبٝٚی، ٣ پیچیس٥ ٍٚجی اذتلالات ،(Congenital Heart Diseases) (CHD) یب ٍٚت ٝبزضظازی ٧بی ثیٞبضی هقذهِ:

 حبئع ثیٞبضی ای٠. زاض١س ای ثطرؿت٦ ١َف غ١تیْی ف٤اٝ٘ ٝیبٟ، ای٠ زض ٦ّ ٧ؿت٢س غ١تیْی اپی ٣ ٝحیغی غ١تیْی، ف٤اٝ٘ تقبٝ٘

 ٣( اؾپ٤ضازیِ) ٕیط تِ ن٤ضت ز٣ ث٦ ٣ ز٧س ٝی ٍطاض تبحیط تحت ضا قس٥ ٝت٤ٙس تبظ٥ ٤١ظازاٟ اظ زضنس یِ حس٣ز زض ا٧ٞیت

 ٣ ٧ؿت٢س ٤١ؽ٤٨ض ّط٤ٝ٣ظ٣ٝی ٧بی ١ب٢٧زبضی یب رسیس ٧بی ر٨ف ثب ٝطتجظ مبٙجبً ٕیط، تِ ٤ٝاضز. یبثس ٝی ثط٣ظ( اضحی) ذب٤١ازٕی

 ٧بی ت٢ْیِ ٣یػ٥ ث٦ ٤ْٙ٤ٝٙی، غ١تیِ  ح٤ظ٥ زض پیكطىت٦ تحَیَبت. ٢٢ّس ٝی پیط٣ی ٝت٤٢فی ت٤اضحی ا٧٤ٖٙبی اظ ذب٤١ازٕی ٤ٝاضز

 ٣ تزعی٦ ضا ا١ؿبٟ غ٤١ٛ زض پط٣تئی٠ ّس٢٢ّس٥ ٧بی ثرف ٦ّ ّط٤ٝ٣ظ٣ٝی، ٧بی ضیعآضای٦ آ١بٙیع ٣ إع٣ٛ ّ٘ یبثی ت٤اٙی ١ؾیط ٤١ی٢ی

 چ٢ی٠ ضمٜ فٚی حبٗ، ای٠ ثب. اؾت ّطز٥ ق٢بؾبیی ضا CHD ظایی ثیٞبضی ثب ٝطتجظ غٟ نس٧ب اظ ثیف تب٤٢ّٟ ٢٢ّس، ٝی تحٚی٘

 ..اؾت ٝب١س٥ ثبٍی ١بق٢بذت٦ ٧ٞچ٢بٟ CHD ٤ْٙ٤ٝٙی ٧بی ْٝب١یؿٜ اظ ثؿیبضی فٚٞی، ٧بی پیكطىت

 اظ تط فٞیٌ زضُ رطاحی، ٤١ی٠ ٧بی ض٣ـ ِّٞ ثب ٝجتلا، ٤١ظازاٟ ثَبی ٝیعاٟ اىعایف ث٦ ت٤ر٦ ثب حبضط، حبٗ ضز گيزی: ًتيجِ

 زضٝبٟ ٣ پیكٖیطی ٧بی ض٣ـ ث٨ج٤ز ٣ ثبلا ذغط ٝقطو زض ثیٞبضاٟ ق٢بؾبیی ٣ تكریم ر٨ت ثیٞبضی، ای٠ ثط٣ظ زٍیٌ  فٚ٘

CHD، غ١تیْی اپی ٣ غ١تیْی ف٤اٝ٘ ١َف ظٝی٦٢ زض ٧ب یبىت٦ آذطی٠ یحتكط ٣ ثطضؾی ث٦ حبضط، ٝط٣ضی َٝب٦ٙ. اؾت ضط٣ضی ثؿیبض 

 .زاضز تٞطّع CHD ایزبز زض ٤ٝحط

 

 ٍٚت ت٤ْی٠ غ١ی، ٧بی ر٨ف غ١تیِ، اپی ف٤اٝ٘ ،CHD غ١تیِ ٍٚت، ٝبزضظازی ٧بی ثیٞبضی ّای کليذی: ٍاصُ

 
 ّای بيواری بزٍس در دخيل صًتيکی اپی ٍ ًتيکیص ّای هکاًيسن ٍ عَاهل ًقص .ٝحٞس٨ٝسی حیسضی ٨ٝطی، ذبتٞی ىبع٦ٞ، تجطیعی ارجاع:

 8885.-8912(: 4) 33؛ 1404یعز ٝز٦ٚ فٚٞی پػ٧٣كی زا١كٖب٥ ف٤ٚٛ پعقْی ق٨یس نس٣ٍی  .(CHD) قلب هادرسادی

                                                           

 .گروه زیست شنبسی، دانشگبه یسد، یسد، ایران -1

 5110515111صندوق پستی : ،m.khatami@yazd.ac.ir :، پست الكترونيكی230-31033213 تلفن: نویسنده مسئول(؛*)

 [
 D

O
I:

 1
0.

18
50

2/
ss

u.
v3

3i
4.

19
01

3 
] 

 [
 D

ow
nl

oa
de

d 
fr

om
 js

su
.s

su
.a

c.
ir

 o
n 

20
26

-0
6-

30
 ]

 

                             1 / 28

http://dx.doi.org/10.18502/ssu.v33i4.19013
https://jssu.ssu.ac.ir/article-1-6377-en.html


 
 

 1404 تيز، چْار، ضوارُ سی ٍ سِدٍرُ       ذ صذٍقی یشدهجلِ داًطگاُ علَم پشضکی ٍ خذهات بْذاضتی ـ درهاًی ضْي 

8886 CC BY-NC 4.0 

 (CHD) قلب هادرسادی ّای بيواری صًتيکی اپی ٍ صًتيکیعلل 

… ّای ایزاى ضيَع چاقی در داًطجَیاى دختز داًطگاُ  

 

 هقذهِ

 Congenital Heart Disease یب ثیٞبضی ٝبزضظازی ٍٚت

(CHD)  ٍٚت ثبىت ف٤٢اٟ یِ ١ب٢٧زبضی آ١بت٤ٝیْی قسیس زض  ث٦

احط ثط ق٤ز ٦ّ اظ ٙحبػ  ٝی ٝطتجظ ثب آٟ تقطیوثعضٓ  یب فط٣ً

تطی٠ ١ب٢٧زبضی  قبیـ CHD .ا٧ٞیت زاضزعجیقی ثسٟ  فْٞٚطز

اظ ت٤ٙس٧بی  زضنس 1ٝبزضظازی زض ؾطاؾط ر٨بٟ اؾت ٦ّ حس٣ز 

فٚت انٚی ٦ّ  ز٧س. ای٠ ثیٞبضی ظ١س٥ ضا تحت تأحیط ٍطاض ٝی

َظ ؾ٢ٝزط ث٦  اؾت، ٧بی ٝبزضظازی ٣ٝیط ١بقی اظ ١َم ٝطٓ

ع٤ض  ث٦ .ق٤ز ٝی زض ز٣ضاٟ ثبضزاضی٧ب  اظ ر٢ی٠ زضنس 10حس٣ز 

٧بی  ثب ١َم، ٝیٚی٤ٟ ١يط زض ؾبٗ 2/1ر٨ب١ی، تَطیجبً حس٣ز 

 CHD ثط٣ظ ای ظٝی٦٢ فٚ٘ .(1,2)ق١٤س  ٝی ٝت٤ٙسٍٚجی  ٕؿتطز٥

 غ١تیْی، ف٤اٝ٘ اظ تطّیجی ٣ اؾت قس٥ ق٢بذت٦ ّٞتط ١ؿجتبً

 ق٤ا٧س. زاض١س ١َف آٟ ایزبز زض ٝحیغی ٣ غ١تیْی اپی

 اظ زاض١س، تأّیس غ١تیْی ف٤اٝ٘ مبٙت تأحیط ثط اپیسٝی٤ٙ٤غیِ

 تغبثٌ ذب٤١ازٕی، ؾبث٦َ زض اىطازی ثب اثتلا ذغط اىعایف ر٦ٚٞ

 قی٤ؿ ٣ میط٧ٞؿبٟ، ث٦ ١ؿجت ٧ٞؿبٟ ز٧٤ٍٚ٣بی زض ثیكتط

 حبٗ، ای٠ ثب .(3-6)ىبٝیٚی  ٧بی اظز٣اد ثب ٧بیی رٞقیت زض ثبلاتط

ؾبث٦َ  ثس٣ٟ ٧بی ذب٤١از٥ زض ٤اضز ثیٞبضی،ٝ اظ ت٤ر٨ی ٍبث٘ زضنس

 ٧بی ٤ٍ٣ؿ ر٨ف ز٢٧س٥ ١كبٟ ٦ّ ز٧س ٝی ضخ CHD ٍجٚی اظ

-%8) ّط٤ٝ٣ظ٣ٝی ٧بی ١ب٢٧زبضی ٝب٢١س ،(de novo) رسیس

 Copy Numberغ١ی یب   ١ؿر٦ تقساز ٧بی ٣اضیب١ت ،%(12

Variant (CNV) (3%-25 )%( 5-%3) ای ١َغ٦ ٧بی ر٨ف ٣%

 قبٝ٘ قس٥، ق٢بذت٦ میطغ١تیْی اٝ٘ف٤ َٝبث٘، زض. (4)اؾت 

ز٣ضاٟ  ثب ف٤اٝ٘ ذغط زض ٝبزض ٤ٝار٨بت ٝحیغی، ٧بی تطات٤غٟ

 ضا ّ٘ ٤ٝاضز ثیٞبضاٟ% 12-%8 في١٤ی ٦ّ ف٤اٝ٘ ٣ ثبضزاضی

 غٟ 400 زض حس٣ز ق٤ز ٝی ظز٥ ترٞی٠ .(7) ز٢٧س ٝی تكْی٘

 ٧بی غٟ زض ر٨ف. ثبق٢س زاقت٦ ١َف CHD پبت٤غ١ع زض

 ّط٣ٝبتی٠، ثبظؾبظی )ضٝسٙی٢ٔ( ثب تجظٝط ٧بی پط٣تئی٠ ّس٢٢ّس٥

 ىطآی٢س ت٤ا٢١س ٝی ض٤١٣یؿی ىبّت٤ض٧بی ٣ ؾ٤ٚٙی ؾی٢ٖبٙی٢ٔ

 ٣ ؾبذتبضی اذتلالات ث٦ ٣ ّطز٥ ٝرت٘ ضا ٍٚجی ٧بی ؾ٤ٚٗ تٞبیع

، CHD غ١تیْی فٚ٘ حبٗ، ای٠ . ثب(8)ق١٤س  ٢ٝزط ٍٚت فْٞٚطزی

 ؿت٤٢ زٙی٘ ث٦ اؾت. ای٠ ثیٞبضی ١بق٢بذت٦ ٤ٝاضز% 80 تَطیجب زض

 غ١ی ٧بی پیچیس٥ )حبٙتی ٦ّ ر٨ف ٧تط٣غ١ؿیتی ٣ غ١تیْی

 ضا ٢ٝسٙی ٣ضاحتی مبٙجب ا٧٤ٖٙبی ق١٤س(، ٝی ثیٞبضی ثبفج ٝرتٚيی

١ي٤ش ٣ ثیبٟ زضنس ث٦ ٢ٝزط  ٧تط٣غ١ؿیتیای٠  .٢ّس ١ٞی ز١جبٗ

ّب١سیس  ٧بی غٟ إطچ٦ .(9-11) ق٤ز ٝی ٧بی زذی٘ غٟ ٝتنیط

ثطضؾی  ا١س، ٥قس ق٢بؾبیی ؾ٢سضٝی CHD ٝتقسزی ثطای ثط٣ظ

 آٟ ٧تط٣غٟ ث٤زٟ زٙی٘ ث٦ میطؾ٢سضٝی، CHD حبلات

 زض ٧بی چكٖٞیط اٝط٣ظ٥ پیكطىت. اؾت ثطا١ٖیعتط چبٙف

 زض ١بزض ٧بی ٣اضیب١ت ، ق٢بؾبییDNA یبثی ت٤اٙی ٧بی ت٤ٙ٤٢ْغی

 ١یع ٠ْٞٝ ضا میطؾ٢سضٝی CHD ثب ٝطتجظ رسیس ٧بی غٟ

 ١ؿ٘ یبثی ت٤اٙی ٝب٢١س ٧بیی ت٢ْیِ .(12-15)اؾت  ؾبذت٦

 یبثی ت٤اٙی ،Next-generation sequencing (NGS)یب  رسیس

RNA ِؾ٤ٚٙی ت (Single Cell RNA sequencing)، 

 آ١بٙیع ٣ microRNA (miRNA sequencing) یبثی ت٤اٙی

-Human (hiPSCs)ا١ؿب١ی  اَٙبیی پطت٤اٟ ث٢یبزی ٧بی ؾ٤ٚٗ

Induced Pluripotent Stem Cell  ٣ فٚ٘ ق٢بؾبیی زض 

فلا٥٣  .(18-16) ا١س ث٤ز٥ ثؿیبض ٝؤحط CHD ثیٞبضی بیؾبظ٣ّبض٧

 ثب ٧بی رسیس ٣ ٣اضیب١ت ث٤زٟ ظا ثیٞبضی ثطای٠، ٝغبٙق٦ ٣ ثطضؾی

 ١Variants of Uncertain Significanceبٝكرم یب  ا٧ٞیت

(VUS) ٧بی ؾ٤ٚٗ اظ اؾتيبز٥ ثب iPSC ت٤ؾظ قس٥ ٣یطایف 

CRISPR ٟاضظیبثی ثب ٧ب ت٢ْیِ ای٠ .(19)پصیط قس٥ اؾت  اْٝب 

 ٤١ظازاٟ ظ١سٕی ّیيیت ذبل، ٧بی ٣اضیب١ت فْٞٚطزی ١َبیم

% 90 اظ ثیف ٦ّ ع٤ضی ث٦ ا١س، ثركیس٥ ث٨ج٤ز ضا CHD ث٦ ٝجتلا

 ٝرتٚيی ٝغبٙقبت .(20)ضؾ٢س  ٝی ؾ٢ی٠ ثعضٕؿبٙی ث٦ ٧ب آٟ

 قس٥ ا١زبٛ ٍٚت ٝبزضظازی ٧بی ثیٞبضی ق٢بؾی فٚت ثطضؾی ثطای

 ٧بی ْٝب١یؿٜ ٣ ٤ْٙٙی٤ٝ ق٢بؾبیی ف٤اٝ٘ حبٗ، ثب ای٠. اؾت

تحَیَبت  ٣ ثحج ٤ٝض٤ؿ ٧ٞچ٢بٟ ثیٞبضی، ای٠ ثب ٝطتجظ

 CHD غ١تیْی ٢ٝزط ق١٤س٥ ث٦ فٚ٘ زضُ. اؾت ٝترههی٠

 ثیٞبضی ای٠ ٤ْٙ٤ٝٙی ظیطث٢بی ٤ٝضز زض فٞیَی ثی٢ف ت٤ا١س ٝی

ث٨ج٤ز  ٣ ثیٞبضی ترٞی٠ ضیؿِ تقطیو زض ٣ ٢ّس ىطا٧ٜ

 زا١كی چ٢ی٠ ،چ٢ی٠ ٧ٜ. ثبقس ٝؤحط آٟ اظ ٧بی پیكٖیطی ض٣ـ

 ٣ ٢ّس تؿ٨ی٘ ضا ٤١ی٠ ٧بی زضٝبٟ ثطای ضیعی ثط١ب٦ٝ ت٤ا١س ٝی

 ٍبزض اؾت ١ٞبیس ٣ تط ض٣ق٠ ضا ٍٚت ت٤ْی٠ ق٢بؾی اؾبؼ ظیؿت

 ٣ ٧ب ذب٤١از٥ زض ذغط اضظیبثی ثبٙی٢ی، ١تبیذ ثی٢ی پیف ث٦

 ثطای٠، فلا٥٣. ٢ّس ِّٞ ذغط اىطاز زض ٝقطو ف٤اٝ٘ مطثبٖٙطی
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  اراىٍ ّوکفاطوِ تبزیشی 
 

 ت٤ا١س ٝی ى٤٢تیپ زض ای٠ ثیٞبضی،-غ٤١تیپ اضتجبعبت ی ٝغبٙق٦

ثیٞبضی  (prognosis)آ٨ٕی  پیف زضثبض٥ اضظق٢ٞسی اعلافبت

CHD زضثبض٥ ٧ب یبىت٦ رسیستطی٠ ث٦ ٝط٣ضی َٝب٦ٙ ای٠ .ز٧س اضائ٦ 

 .پطزاظز ٝی ثیٞبضی ای٠ غ١تیْی ظیطث٢بی

 رٍش بزرسی

 ٕبٛ ١رؿتی٠ ٝط٣ضی، پػ٧٣ف ای٠ ١تبیذ ث٦ زؾتیبثی ثطای

 اظ فٚٞی، ٝقتجط ای زاز٥ ٧بی پبیٖب٥ ضز ربٝـ رؿتز٤ی یِ

 ای٠ زض. ث٤ز ScienceDirect ٣ PubMed، Scopus ر٦ٚٞ

 ٤ٝض٤ؿ ثب ٝطتجظ ترههی ٧بی ّٚیس٣اغ٥ اظ اؾتيبز٥ ثب ٝطح٦ٚ،

 congenital heart defect»،«congenital heart» ٝب٢١س

disease»، «genetic basis»،«epigenetic 

modifications»، «molecular mechanisms»، زیٖط ٣ 

 ٝطتجظ فٚٞی ٝت٤ٟ تب قس١س ارطا ٣ عطاحی رؿتز٧٤بیی فجبضات

 ٧ٜ ٦ّ قس١س ا١زبٛ ای ٦١٤ٕ ث٦ رؿتز٧٤ب ای٠. ٕطزز ق٢بؾبیی

 ٧بی ؾبٗ زض ٢ٝتكطقس٥ ٧بی پػ٧٣ف ٧ٜ ٣ تط ٍسیٞی ٝغبٙقبت

 ٣ ربٝـ ته٤یط ٣ؾی٦ٚ، ثسی٠ ٣ ٕیط١س ٍطاض ثطضؾی ٤ٝضز اذیط

 اظ پؽ. ق٤ز اضائ٦ CHD غ١تیْی اپی ٣ غ١تیْی ٝج٢بی اظ ض٣ظی ث٦

 ٝقیبض٧بی اؾبؼ ثط ٧ب آٟ ٕعی٢ف َٝبلات، ق٢بؾبیی

 ث٦ ت٤اٟ ٝی ٝقیبض٧ب ای٠ ر٦ٚٞ اظ. ٕطىت ن٤ضت قس٥ تقیی٠ پیف

 افتجبض ٣ر٤ز ،(اذیط ٧بی ؾبٗ زض ا١تكبض) ٧ب یبىت٦ رسیسث٤زٟ

 ٣( ٝقتجط ١كطیبت زض ا١تكبض ٣ فٚٞی زا٣ضی ض١٣س زاقت٠) فٚٞی

 ضا اقبض٥ ٤ٝضز ٝقیبض٧بی ٦ّ َٝبلاتی. ّطز اقبض٥ ؿ٤ٝض٤ پ٤قف

 اعلافبت ثقس، ٝطح٦ٚ زض. قس١س حصه ا١تربة اظ ١ساقت٢س،

 اعلافبت ای٠. ٕطزیس اؾترطاد ٢ٝترت َٝب٦ٙ 86 اظ ّٚیسی

 ٧بی ٣اضیب١ت ر٦ٚٞ اظ ٝرتٚو ٧بی ظٝی٦٢ زض ٨ٜٝ ٧بی یبىت٦ قبٝ٘

 ٧بیٜ ْٝب١یؿ ٣ غ١تیْی اپی ٝتقسز ٣ ٝت٤٢ؿ تنییطات غ١تیْی،

 زٍت ث٦ ٧ب زاز٥ اؾترطاد ىطآی٢س. ث٤ز CHD ث٦ ٝطث٤ط ٤ْٙ٤ٝٙی

 اعلافبت زٍت ٣ نحت اظ تب قس ا١زبٛ زؾتی ن٤ضت ث٦ ٣

 ث٢سی زؾت٦ قس٥ اؾترطاد ٧بی زاز٥ ؾپؽ،. ق٤ز حبن٘ اعٞی٢بٟ

 ٣ ٝكتطُ ١َبط ثطضؾی قبٝ٘ تحٚی٘ ای٠. قس١س تحٚی٘ ٣

 ٧بی ىت٦یب ثی٠ اضتجبط تجیی٠ ٣ ٝغبٙقبت ٝیبٟ ٧بی تيب٣ت

 ٣ غ١تیْی ىبّت٤ض٧بی ث٢سی زؾت٦ اظ ٧سه. ث٤ز آٝس٥ زؾت ث٦

 ا١تَبزی ٣ ربٝـ زیسٕب٥ یِ اضائ٦ ثطضؾی، ٤ٝضز غ١تیْی اپی

 ایزبز زض زذی٘ غ١تیْی اپی ٣ غ١تیْی ىبّت٤ض٧بی ٦ٞ٧ ث٦ ١ؿجت

CHD ٣ ح٤ظ٥، ای٠ زض ٤ٝر٤ز زا١ف ٣ضقیت ا١قْبؼ ث٦ ٦ّ ث٤ز 

 قسٟ ٝغطح ث٦ ٣ ثپطزاظز پػ٧٣كی ذلأ٧بی چ٢ی٠ ٧ٜ

 آتی تحَیَبت ٧بی ٕیطی ر٨ت ٤ٝض٤ؿ ٤ٝضز زض پیك٨٢بز٧بیی

 یِ ٍبٙت زض قس٥ ث٢سی عج٦َ ٧بی زاز٥ ٨١بیت، زض. ١ٞبیس ِّٞ

 .قس١س اضائ٦ فٚٞی ٣ یْپبضچ٦ زیسٕب٥

 :ّای هادرسادی قلبی بٌذی بيواری آهارّای جوعيتی ٍ دستِ

 Congenital Heart Disease ٍٚت یب ٝبزضظازی ٧بی ثیٞبضی

(CHD)  ٍِٚت ؾبذتبضی ٧بی ١ب٢٧زبضی اظ ٕؿتطز٥ عیو ی 

اظ ف٤اٝ٘ ٨ٜٝ ق١٤س ٣  ٝی ایزبز ض٣یبٟ ضقس ز٣ضاٟ زض ٦ّ ٧ؿت٢س

ثب ٣ر٤ز  ٧ؿت٢س.زض ثط٣ظ ثیٞبضی ٣ ٝطٓ ٣ ٝیط زض ٤ّزّبٟ 

٧بی ٍٚجی  ٧بی فؾیٜ زض تكریم ٣ ٝسیطیت ثیٞبضی پیكطىت

زضثبض٥ ٝبزضظازی زض چ٢س ز٦٧ ٕصقت٦، ثیكتط اعلافبت ٤ٝر٤ز 

َٝساض ثبلای ثب  ی٧بی ٍٚجی ٝبزضظازی اظ ٢ٝبعَ ثیٞبضی ٝسیطیت

-Socioق٢بذتی یب  رٞقیت -ارتٞبفیقبذم 

demographic Index (SDI) ٣ر٤ز ثبزؾت آٝس٥ اؾت.  ث٦ 

 آ١بٙیع» پبئی٠، SDI ثب ّك٤ض٧بی اظ زاز٥، آ٣ضی رٞـ  ٝحس٣زیت

 Global Burden of -ٍٚت ٝبزضظازی ٧بی ثیٞبضی ؾیؿتٞبتیِ

Disease (GBD) 2017 »اظ آٝبض ر٨ب١ی اضظیبثی تطی٠ ربٝـ 

ای٠ . ز٧س ٝی اضائ٦ ضا اٝط٣ظ ث٦ تب ٍٚت ٝبزضظازی ٧بی ثیٞبضی

تحَیَبتی  ٧ْٞبضی پػ٧٣كی چ٢سی٠ ٝطّعآ١بٙیع٧ب ٦ّ حبن٘ 

 Institute for Health Metrics and  ٧ؿت٢س، ت٤ؾظ ٝؤؾؿ٦

Evaluation (IHME)  ٗط قس٥ ٢ٝتك 2020تزٞیـ ٣ زض ؾب

 ز٢٧سٕبٟ، آ٤ٝظـ پعقْبٟ، ٝترههبٟ، ت٤ؾظ ٧ب زاز٥ ای٠ اؾت.

٢ّتطٗ ثیٞبضی  ثطای ر٨بٟ ؾطاؾط زض ٕصاضاٟ ؾیبؾت ٣ ٝحََبٟ

CHDٕطىت٠ تهٞیٞبت ٝؤحط ٣ ث٨ساقتی ٧بی ؾیبؾت ، تس٣ی٠ 

 (.21) ق٤ز ٝی اؾتيبز٥ ثیٞبضاٟ ظ١سٕی ث٨ج٤ز زض ضاثغ٦ ثب ّٚیسی

 ،CHDٝیط ثیٞبضی  ٣ ٝطٓ ثط٣ظ ٣ اضظیبثی ث٦ GBDٕعاضـ 

 ؾغح زض ٧ب ثیٞبضی ذغط ف٤اٝ٘ ٣ ٧بی ١بقی اظ ثیٞبضی آؾیت

٧بی اپیسٝی٤ٙ٤غیِ اضائ٦ قس٥،  پطزاظز. عجٌ زاز٥ ٝی ر٨ب١ی

 ٝیٚی٤ٟ ١يط 12 تَطیجبً 2017ترٞی٠ ظز٥ قس٥ اؾت ٦ّ زض ؾبٗ 

٦ّ  ا١س ث٤ز٥ ٍٚت ٝبزضظازی٧بی  ثیٞبضی ٝجتلا ث٦ زض ر٨بٟ

 1990زضنسی ١ؿجت ث٦ ؾبٗ  7/18اىعایف   ز٢٧س٥ ١كبٟ
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 (CHD) قلب هادرسادی ّای بيواری صًتيکی اپی ٍ صًتيکیعلل 

… ّای ایزاى ضيَع چاقی در داًطجَیاى دختز داًطگاُ  

 

 2017زض ؾبٗ   ٣ٝیط٧بی ٝطتجظ ثب ثیٞبضی ثبقس. تقساز ٝطٓ ٝی

زضنسی  ٦ّ5/34 ّب٧ف  اؾت ١يط ثطآ٣ضز قس٧٥عاض  261حس٣ز 

زاضز.  ١1990ؿجت ث٦ تقساز ترٞی٠ ظز٥ قس٥ زض ؾبٗ 

ف٤٢اٟ یْی اظ فٚ٘ انٚی  ث٦ ی،ٍٚج ٧بی ٝبزضظازی ثیٞبضی

١٤س ٦ّ زض ؾغح ر٨ب١ی ضتج٦ ق ٣ٝیط ٤١ظازاٟ ق٢بذت٦ ٝی ٝطٓ

. ثب تنییط ا ٧ؿت٢سضتج٦ ز٣ٛ ضا زاض ،ثبلا SDI قكٜ ٣ زض ٢ٝبعٌ ثب

٧بی  ث٦ ثیٞبضی زاض٧بی ٣إیط ٣ٝیط اظ ثیٞبضی فٚ٘ انٚی ٝطٓ

 ،٧بی ٍٚجی ٝبزضظازی ض٣ز ا٧ٞیت ثیٞبضی ، ا١تؾبض ٝیزاضمیط٣إیط

٣ٝیط ٤١ظازاٟ زض ؾغح  ٝطٓ انٚی ا٤٘ٝف ی اظث٦ ف٤٢اٟ یْ

 .(21)ثیكتط ٤ٝضز ت٤ر٦ ٍطاض ٕیطز ٧بی آی٢س٥  زض ؾبٗ ر٨ب١ی

 ٧بی ثیٞبضی اظ ١بقی ٣ٝیط ٝطٓ ٝیعاٟ آٝبض رسیستطی٠ 1قْ٘ 

 ؾبٗ GBD ٕعاضـ عجٌ ١يط 100000ٍٚجی زض ٧ط  ٝبزضظازی

 ز٧س. زض ؾطاؾط ر٨بٟ ث٦ تيْیِ ٧ط ّك٤ض ضا ١ٞبیف ٝی 2020

یب  ٍٚت ٝبزضظازی ٧بی ثیٞبضی ثطای اٙٞٚٚی ثی٠ ّسٕصاضی ؾیؿتٜ

International Paediatric and Congenital Cardiac 

Code (IPCCC) اؾت، اؾتب١ساضز ف٤٢اٟ ثیٞبضی 367قبٝ٘ ٦ّ 

 اضائ٦ ٧ب ١ب٢٧زبضی ای٠ ثطای قس٥ ث٢سی عج٦َ چبضچ٤ة یِ

 ٣ ٕصاضی ١بٛ اٙٞٚٚی ثی٠ ا١ز٠ٞ ت٤ؾظ ؾیؿتٜ ای٠. ز٧س ٝی

ث٢سی  زؾت٦»زض ٣یطایف یبظز٧ٜ اظ  ر٨ب١ی، ث٨ساقت ؾبظٝبٟ

 International یب« ٧ب ث٢سی ثیٞبضی ر٨ب١ی عج٦َ

Classification of Diseases 11
th
 Revision (ICD-11) 

 ٧بی ث٢سی اؾتب١ساضز، ثیٞبضی عجٌ ای٠ عج٦َ .اؾت قس٥ ٝقطىی

 تَؿیٜ انٚی زؾت٦ چ٨بض ث٦ ّٚی ع٤ض ث٦ ٍٚت ٝبزضظازی

 اظ یْی (٧Hypoplasia defectsیپ٤پلاظی ) ١َبیم. ق١٤س ٝی

 ١بٍم ٍٚت اظ عطه یِ تْبٝ٘ آٟ زض ٦ّ ٧بؾت زؾت٦ ای٠

 ثؿت٦. ق٤ز ٝی ٝرت٘ ؾٞت آٟ زض ذ٤ٟ پٞپبغ ت٤ا١بیی ٣ ٝب١س ٝی

 ؾ٢سضٛ قبٝ٘ انٚی، قْ٘ ز٣ ث٦ ١ب٢٧زبضی ای٠ زضٕیط، ؾٞت ث٦

 Hypoplastic Left Heartیب  ٧یپ٤پلاؾتیِ چپ ٍٚت

Syndrome (HLHS) ٧یپ٤پلاؾتیِ یب  ضاؾت ٍٚت ؾ٢سضٛ ٣

Hypoplastic Right Heart Syndrome (HRHS) زیس٥ 

 Obstructive Heartا١ؿسازی یب  ١َبیم ز٣ٛ، زؾت٦ .ق٤ز ٝی

Defects (OHDs)، ٘ٝٝؿیط ٦ّ اؾت ٧بیی ١ب٢٧زبضی قب 

 یب ت٢ٔ ضا ٧ب ؾطذطٓ یب ٧ب ؾیب٧طٓ ٧ب، زضیچ٦ زض ذ٤ٟ رطیبٟ

 ث٦ ت٤اٟ ٝی زؾت٦، ای٠ ٧بی ٦١٤ٞ١ ر٦ٚٞ اظ. ٢٢ّس ٝی ٝؿس٣ز

 ٣ Coarctation of Aorta (CoA) آئ٤ضت یب ؾی٤ّٟ٤اضّتب

 زؾت٦ .ّطز اقبض٥ Aortic Stenosis (AS)یب  آئ٤ضت ت٢ٖی

 ٤١ؿ تطی٠ قبیـ ،(Septal Defect)ای  زی٤اض٥ ١َبیم ؾ٤ٛ،

 زٙی٘ ث٦ ٧ب ١ب٢٧زبضی ای٠. ٧ؿت٢س ٍٚت ٝبزضظازی ٧بی ثیٞبضی

 ث٦ ٢ٝزط ٦ّ ق١٤س ٝی ایزبز ٍٚت ٧بی زی٤اض٥ زض ؾ٤ضاخ یب ١َم

. ق١٤س ٝی ٍٚت ٧بی حيط٥ ثی٠ ذ٤ٟ عجیقی رطیبٟ زض اذتلاٗ

 Ventricular septal defectثغ٢ی یب  ثی٠ زی٤اض٥ ١َم

(VSD) ز٧ٚیعی یب  ثی٠ زی٤اض٥ ١َم ٣Atrial Septal 

Defect (ASD)  ٧ؿت٢س زؾت٦ ای٠ ضایذ ٧بی ٦١٤ٞ١ ر٦ٚٞ اظ. 

 ث٦ Cyanotic Heart Diseaseؾیب٤١تیِ یب  ١َبیم ٨١بیت، زض

 ث٦ ضؾب١ی اّؿیػٟ ّب٧ف ثبفج ٦ّ ق٤ز ٝی ٕيت٦ ٧بیی ١ب٢٧زبضی

 ای٠. ٧ؿت٢س ٧ٞطا٥( ؾیب٤١ظ) ّج٤زی ثب ٝق٤ٞلاً ٣ قس٥ ٧ب ثبىت

ضی٤ی  ٣ضیس٧بی ٦ٞ٧ ١بثزبی اتهبٗ ٝب٢١س ٤ٝاضزی قبٝ٘ زؾت٦

 Total Anomalous Pulmonary Venous Connectionیب 

(TAPVC)ىب٤ٙ یب  ، تتطا٤ٙغیTetralogy of Fallot (ToF)، 

 Transposition of theیب  ثعضٓ ٧بی ؾطذطٓ ربثزبیی

Great Arteries (TGA)  پبیب  ؾطذطٕی ٝكتطُ ت٦٢ ٣

 1 رس٣ٗاؾت.   Persistent Truncus Arteriosus (PTA)یب

٧بی ٝبزضظازی ٍٚت زض ٤١ظازاٟ  تطی٠ ا٤١اؿ ثیٞبضی قٞبضی اظ قبیـ

 ِّٞ ٧ب ثیٞبضی ای٠ زٍیٌ ث٢سی ز٧س. عج٦َ ضا ١ٞبیف ٝی

 ث٨تط ضا ٝبزضظازی ٍٚجی ٧بی ١ب٢٧زبضی پعقْبٟ تب ٢ّس ٝی

 ثط فلا٥٣. ٢٢ّس ضیعی ثط١ب٦ٝ ضا ٢ٝبؾت زضٝبٟ ٣ زاز٥ تكریم

 زٍیٌ ٧بی زاز٥ آ٣ضی رٞـ ث٦ اؾتب١ساضز ث٢سی زؾت٦ ای٠ ای٠،

  .(22) ٢ّس ٝی قبیب١ی ِّٞ پیكٖیطی ٣ تحَیَبت ثطای

 ضز پیكطىت: CHD بزٍس در صًتيکی هَثز عَاهل

 ضا ٍٚت ت٤ْی٢ی ٧بی ١َم ٝغبٙق٦ اْٝبٟ ٤ْٙ٤ٝٙی، ٧بی ت٢ْیِ

ف٤اٝ٘  ٣ زا١ف ٝحََی٠ ضا اظ ٤ٝضى٤ٙ٤غی ثیٞبضی ٣ ّطز٥ ىطا٧ٜ

 ١كبٟ ق٤ا٧س ثؿیبضی. اىعایف زاز٥ اؾت غ١تیْی زذی٘ زض آٟ

 ایيب CHD پبت٤غ١ع زض ّٚیسی ١َف غ١تیْی، ف٤اٝ٘ ٦ّ ز٢٧س ٝی

 ض٤١٣یؿی بّت٤ض٧بیى ٧بی غٟ زض ای ١َغ٦ ٧بی ٢٢ّس. ر٨ف ٝی

-٤١Singleّٚئ٤تیسی یب  تِ ٧بی ٤ٝضىیؿٜ پٚی ٍٚت،

Nucleotide Polymorphism (SNP)، ٧بی  آ١ی٤پ٤ٚئیسی
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  اراىٍ ّوکفاطوِ تبزیشی 
 

 ٧بی ٣اضیب١ت (،Chromosomal aneuploidies) ّط٤ٝ٣ظ٣ٝی

 Copy Number Variationیب  ّط٤ٝ٣ظ٣ٝی تقساز ١ؿر٦

(CNV) ث٦ ٝطث٤ط ٙیٖب١س٧بی ٣ ٧ب ٕیط١س٥ ٧بی غٟ زض  ٣ ر٨ف 

 غ١تیْی ف٤اٝ٘ ٍٚت، ٧ٖٞی اظ ٤ٝضى٤غ١ع ضؾب١ی پیبٛ ٝؿیط٧بی

 زض ٧ب ٣ تنییطات غ١تیْی ر٨ف. ٧ؿت٢س CHD ثب ثط٣ظ ٝطتجظ

 میطؾ٢سضٝی ٧بیCHD اظ ثؿیبضی ثب ض٤١٣یؿی، ف٤اٝ٘ ای٠

 آظٝبیكبت زض ٧ب غٟ ای٠ ض٣ی ثط فْٞٚطزی ٝغبٙقبت. اؾت ٝطتجظ

 اؾت ث٤ز٥ ضپصیطیتْطا ٣ افتٞبز ٍبث٘ ١تبیذ ز٢٧س٥ ١كبٟ حی٤ا١ی

. ز٢٧س ٝی پیك٨٢بز ضا CHD پبت٤غ١ع ثطای غ١ی تِ ت٤اضث ٝسٗ ٦ّ

 ٣ ٨ٜٝ ضا ٝغطح ّٚیسی ؾؤاٗ ز٣ غ١ی ٝسٗ ت٤اضث تِ حبٗ، ثب ای٠

 ر٨ف ٤١ؿ یِ ثب CHD اظ ٝرتٚيی ا٤١اؿ چطا ا٣ٗ آ٦ْ١،: ٢ّس ٝی

 غ١ی تِ ٝتيب٣ت ٧بی ر٨ف چطا ز٣ٛ آ٦ْ١، ق١٤س؟ ٝی زیس٥ غ١ی

 ٧ب پطؾف ای٠ ق١٤س؟ ٝی CHD ٝكبث٦ ٧بی پى٤٢تی ایزبز ثبفج

 ت٤اضث ٝسٗ ٣ ٝتقسز ف٤اٝ٘ احتٞبلاً ٦ّ ز٢٧س ٝی ١كبٟ

 اظ . یْی(23)٧ؿت٢س  زذی٘ CHD ق٢بؾی فٚت زض چ٢سفبٝٚی

 ّب٧ف ٣ر٤ز ثب ٦ّ اؾت ای٠ CHD ربٙت ت٤ر٦ ٧بی ر٢ج٦

ثیٞبضی زض  ای٠ قی٤ؿ ٝجتلا، ثیٞبضاٟ زض ت٤ٙیسٝخٚی پتب١ؿی٘

 احتٞبٗ ضذساز اٝط ای٠. اؾت ٝب١س٥ ثبٍی حبثت ٧ب رٞقیت

 ض٣ز ٝی حبٗ، ا١تؾبض ثب ای٠. ٢ّس ٝی ٝغطح ٤١ؽ٤٨ض ضا ٧بی ر٨ف

 ظیطا ق٤ز، CHD قی٤ؿ ّب٧ف ثبفج عجیقی، ض١٣س ا١تربة ٦ّ

 ت٤ٙیسٝخ٘ ت٤اٟ ّب٧ف ٣ ثبلا ٣ٝیط ٝطٓ ٝیعاٟ ثب ٧ب ثیٞبضی ای٠

 CHD ٦ّ ١یؿت ٝكرم ٤٢٧ظ ،چ٢ی٠ ٧ٜ .٧ؿت٢س ٝطتجظ

 مبٙت ن٤ضت ث٦ ای٦ْ٢ آیب ٣ ثبقس ٝكرهی ٤اضثت ا٤ٖٙی زاضای

 مبٙت ٧بی ر٨ف. ضؾس ٝی ث٦ اضث ات٤ظ٣ٝی ٝن٤ٚة ٣ یب ات٤ظ٣ٝی

 ض٣ز ٝی ا١تؾبض ٣ ٧ؿت٢س ٧ٞطا٥ ثبلایی ١ي٤ش ثب ٝق٤ٞلاً ات٤ظ٣ٝی

ثب . ثجط١س اضث ث٦ ضا CHD یِ، زضر٦ ثؿتٖبٟ اظ ظیبزی زضنس

 ٧٦ٞیك ىطضی٦ ای٠ ٦ّ ز٢٧س ٝی ١كبٟ ٝكب٧سات حبٗ، ای٠

 ثطای ات٤ظ٣ٝی ٝن٤ٚة ا٤ٖٙی ضؾس ٝی ١ؾط ث٦ ١یؿت. نحیح

 ث٦ ت٤ر٦ ثب. ثبقس تط ٢ٝبؾت CHD غ١تیْی اؾبؼ ت٤ضیح

٧ٞطا٧ی ؾطاؾط غ٤١ٛ یب  ٝغبٙقبت ث٤زٟ ای٠ ثیٞبضی، ٧تط٣غٟ

Genome-wide association studies (GWAS) اثعاض 

ث٦  ٦ّ اؾت ٝتقسزی غ١تیْی ف٤اٝ٘ ق٢بؾبیی ثطای اضظق٢ٞسی

 .(23)٢٢ّس  ٝی ِّٞ  CHD ثط٣ظ

 Chromosomal) ی کزٍهَسٍهیّا َپلَئيذیيآً

Aneuploidies) :ا٣ٙی٠ فٚ٘ ی ّط٤ٝ٣ظ٣ٝی اظ ٧ب پ٤ٚئیسی١ی٤آ

 ،٧ب ٤پ٤ٚئیسیی١آ .(24)٧ؿت٢س    CHDقس٥ غ١تیْی ق٢بذت٦

 de ٧ب ٧ؿت٢س ٦ّ ٝق٤ٞلاً ث٦ ن٤ضت تنییطاتی زض تقساز ّط٤ٝ٣ظ٣ٛ

 novo  (٣ اظ زض ٣یق٢ی اظ ٍج٘  -٤١ؽ٤٨ض )اٙسی٠ ٣ر٤ز ١ساض١س

ق١٤س.  ٝی٤ظی یب ٝیت٤ظی ایزبز ٝی بتعطیٌ ١ب٢٧زبضی زض تَؿیٞ

 ،٧بی ات٤ظ٣ٝی ٤ٝر٤ز زض رٞقیت ا١ؿب١ی تطی٠ تطیع٣ٝی انٚی

ٝطتجظ  CHD ثب ،٣21  18، 13 ٧بی ّط٤ٝ٣ظ٣ٛ تطیع٣ٝییق٢ی 

 -X ٤١٤ٝظ٣ٝی ّط٤ٝ٣ظ٣ٛ)ع٤ض ٦ّ ؾ٢سضٛ تط١ط  ٧ؿت٢س، ٧ٞبٟ

Turner syndrome) زضنس، 2 رس٣ٗ. زض ع چ٢ی٠ اؾت١ی 

 زیس٥ CHD ا٤١اؿ چ٢ی٠ ٣ٜ٧  CHD ى٤٢تیپ زاضای ثیٞبضاٟ

 آ١ی٤پ٤ٚئیسی ٤ٝضز اقبض٥ آ٣ضز٥ قس٥ اؾت.  چ٨بض ؾ٢سضٛ زض قس٥

 ی١ي٤شپصیطی ّبٝٚ ،٧ب ٤پ٤ٚئیسییآ١ ا٤١اؿ ٧بی ١بقی اظ ؾ٢سضٛ

٧ب ٝتنیط اؾت. ث٦ ف٤٢اٟ  زض آٟ CHD ثیبٟقست اٝب  ،زاض١س

ّبٝ٘ یب ) 21اىطاز ثب تطیع٣ٝی  زضنس 50اٙی  40 ضز ٝخبٗ، ت٨٢ب

 ثغ٢ی-زی٤اض٥ ز٧ٚیعی  ١َم اظ ٤١ؿ CHD(، رعئی

(Atrioventricular Septal Defect)  ٟ٣ زض ثركی اظ ٝجتلایب

 (Coarctation of the Aortaآئ٤ضت ) ث٦ ؾ٢سضٛ تط١ط، ت٢ٖی

ٝطتجظ ثب  CHDثب ٣ر٤ز ای٦ْ٢ فٚت غ١تیْیق٤ز.  ٝكب٧س٥ ٝی

٧بی ٤ْٙ٤ٝٙی ٦ّ  ق٢بذت٦ قس٥ اؾت، ْٝب١یؿٜ ٧ب یسی٤پ٤ٚئیآ١

ق١٤س ٣ ٢ٝزط ث٦ ١ي٤شپصیطی  ٍٚت ٝی ت٤ْی٠ثبفج اذتلاٗ زض 

ا١س.  ١كس٥ ت٤ضیح زاز٥ع٤ض ّبٝ٘  ق١٤س، ٤٢٧ظ ث٦ ٝی CHD ٝتنیط

 ٧ب غٟ ٣ضظی ثط زؾت ،٧ب ثطای زضُ ای٠ ْٝب١یؿٜ رسیس تحَیَبت

ث٦ ١سضت زض ٧ب  ٤پ٤ٚئیسییآ١ س.ٝتٞطّع ٧ؿت٢ ٣ ٢٨ٝسؾی غ١تیِ

٧ب  ؾ٤ٚٗ ٣ارس آٟٕیط١س، ظیطا  ّكت ؾ٤ٚٙی ٤ٝضز ٝغبٙق٦ ٍطاض ٝی

ق٤ز  ٝب١س ٣ ای٠ ٤ٝض٤ؿ ثبفج ٝی زض ّكت ؾ٤ٚٙی ظ١س٥ ١ٞی

٧ب ث٦  ٤پ٤ٚئیسییزض آ١ CHD ٧بی ٝطتجظ ثب پػ٧٣فثیكتط 

ٝتْی  ٧بی ا١ؿب١ی )ٝب٢١س اضٕب٤١ئیس٧ب( ٣ ٝسٗ ٧بی رب٤١ضی ٝسٗ

 ٝبزضظازی ٍٚجی ٧بی ثیٞبضی . ؾبظٝبٟ ٝٚی حجت(26،27) س٢ثبق

 زىتط حجت تطی٠ ثعضٓ ٦ّ (kompetenznetz-ahf.deآٙٞبٟ )

CHD اٙٞٚٚی ثی٠ ّس اظ اؾتيبز٥ ثب اؾت، اض٣پب زض IPCCC 

(International Pediatric and Congenital Cardiac 

Code) ث٢سی ا٤١اؿ  ثطای زؾت٦CHD  آ١بٙیع ثیٞبضاٟ  چ٢ی٠ ٣ٜ٧
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قی٤ؿ  ٦ّ زاز٥ اؾت ( ١كبDown syndromeٟؾ٢سضٛ زا٣ٟ )

-ز٧ٚیعی ی زی٤اض٥  ١َم ىب٤ٙ، تتطا٤ٙغی ٧ب اظ ٍجیCHD٘ا٤١اؿ 

 ثغ٢ی، ی ثی٠ زی٤اض٥  ١َم ٣ ز٧ٚیعی ی ثی٠ زی٤اض٥  ١َم ثغ٢ی،

. (28،29) اؾت ٤ٞ٧اض٥ ثبلا ث٤ز٥ 21 اىطاز ٝجتلا ث٦ تطیع٣ٝی زض

، ض٣ـ زیٖط ثطای (Register Study) فلا٥٣ ثط ٝغبٙقبت حجت

ثطضؾی یِ ؛ ٧ب ٤پ٤ٚئیسییى٤٢تیپ زض آ١-غ٤١تیپ اضتجبط ت٤نیو

 ٣ فٚ٘ ى٤٢تیپ ذبل ٣ ؾپؽ ت٤نیو اضتجبعبت آٟ ثب زلای٘

اظ عطیٌ ثطضؾی  تحَیَبتی، غ١تیْی اؾت. ثطای ٝخبٗ، یِ ٕط٥٣

اظ  ٕب٦١ذط٣ری ز٣ثیٞبضی ٝت٤ٟ فٚٞی ١كبٟ زاز١س ٦ّ   ٕؿتطز٥

  Double outlet right ventricle (DORV) یب ثغ٠ ضاؾت

ث٦  .(30) ٝطتجظ اؾت ٣18  ٧13بی  ع٤ض ٝق٤ٞٗ ثب تطیع٣ٝی ث٦

ع٤ض ٝق٤ٞٗ زض ز٣ضاٟ ثبضزاضی ٤ٝضز  ٧ب ث٦ ٤پ٤ٚئیسییآ١زٙی٘ آ٦ْ١ 

ث٦ زٙی٘  ،ؾبٗ 35ظ١بٟ ثبضزاض ثبلای  ،ٕیط١س مطثبٖٙطی ٍطاض ٝی

٧ب ثب اىعایف ؾ٠ ٝبزض، ٧ٖٞی  ٤پ٤ٚئیسییقی٤ؿ ثبلاتط آ١اضتجبط 

ت٤ا١س  ٝی  ٕیط١س. ای٠ ثطضؾی ٍطاض ٝی یعی ١تحت ا٤ّی ٍٚجی ر٢ی٢

-Nonیب  اظ ت٤ٙس پیفمیطت٨برٞی   تؿت ،اظ عطیٌ آ٢ٝی٤ؾ٢تع

invasive prenatal testing (NIPT)،  ،آ١بٙیع ّبضی٤تبیپ

 رسیس١ؿ٘  یبثی ت٤اٙی ٣، (Microarray analysis) ٝیْط٣آضای٦

ا١زبٛ ق٤ز  Next-Generation Sequencing (NGS)یب 

(31). 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
 

 

 

 

 .2020ؾبٗ  ٧GBDبی ٝبزضظازی ٍٚجی عجٌ ٕعاضـ  آٝبض ٝیعاٟ ٝطٓ ٣ ٝیط ٤١ظازاٟ ١بقی اظ ثیٞبضی . رسیستطی1٠قْ٘ 

 .(21)٣ ٝیط ١بقی اظی٠ ثیٞبضی )ض١ٔ ٍطٝع( ١ٞبیف زاز٥ قس٥ اؾت  ٝت٤ؾظ تب ثبلا، رع٣ ٢ٝبعٌ ثب ثبلاتطی٠ اٝبض ٝطٓ SDIّك٤ض ایطاٟ، اظ ٢ٝبعٌ ثب ٝیعاٟ 
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  ٍ ّوکاراىفاطوِ تبزیشی 
 

 ٧بی ٝبزضظازی ٍٚت زض ٤ّزّبٟ تطی٠ ثیٞبضی ث٢سی قبیـ : ت٤نیو ٣ زؾت1٦رس٣ٗ

 صيفتَ بٌذی دستِ CHDًَع 

 ١َم زی٤اض٥ ثی٠ ز٧ٚیعی
Atrial Septal Defect (ASD) 

 رطیبٟ ثبفج ٦ّ ٍٚت ز٧ٚیع ز٣ ثی٠ زی٤اض٥ زض ؾ٤ضاخ یِ ای زی٤اض٥
 .ق٤ز ٝی ٍٚت ٧بی ثی٠ حيط٥ ٕطزـ ذ٤ٟ میطعجیقی

 ٤اض٥ ثی٠ ثغ٢ی١َم زی
Ventricular Septal Defect (VSD) 

 ثبفج ٦ّ ضاؾت ٣ چپ ٧بی ثغ٠ ثی٠ زی٤اض٥ زض ؾ٤ضاخ یِ ای زی٤اض٥
 .ق٤ز ٝی ذ٤ٟ میطعجیقی رطیبٟ

 ٝزطای قطیب١ی ثبظ

 (Patent Ductus Arteriosus) 
 ثبیس ت٤ٙس اظ پؽ ٝق٤ٞلاً ٦ّ قطیب١ی ٝزطای زض ثبظٝب١سٕی یِ فط٣ٍی

 .ٕصاضز ٝی تأحیط عجیقی ذ٤ٟ طیبٟر ثط ٣ ق٤ز، ثؿت٦
 تتطا٤ٙغی ىب٤ٙ

Fallot tetralogy (ToF) 
 ضی٤ی، قطیبٟ ت٢ٖی ثغ٢ی، ؾپت٤ٛ ١َم: ١َم چ٨بض اظ تطّیجی ؾیب٤١تیِ

 .آئ٤ضت ربثزبیی ٣ ضاؾت ثغ٠ قسٟ ثعضٓ

Pulmonary Stenosis (PS) ٍٚت ضی٤ی زضیچ٦ ت٢ٖی ای زضیچ٦ 

 ٧بی ثعضٓ ربثزبیی قطیبٟ
Transposition of Great Arteies 

(TGA) 

 ؾیب٤١تیِ
 قس٥ ف٤و آئ٤ضت ٣ ضی٤ی قطیبٟ ٤ٍٝقیت آٟ زض ٦ّ حبٙتی

 .٢ّس ٝی ٝرت٘ ضا ذ٤ٟ رطیبٟ عجیقی ٕطزـ ٣ اؾت

 ٤ّآضّتبؾی٤ٟ آئ٤ضت
Coarctation of the Aorta (CoA) 

 ٧بی ٍؿٞت ث٦ ذ٤ٟ رطیبٟ ت٤ا١س ٝی ٦ّ آئ٤ضت زض ت٢ٖی فط٣ٍی
 .٢ّس ٝحس٣ز ضا ثسٟ تط پبیی٠

 
 

 (25)ق٤ز  ٧ب زیس٥ ٝی زض ٝجتلایبٟ آٟ CHD ى٤٢تیپ ٧بی آ١ی٤پ٤ٚئیسی ٦ّ ؾ٢سضٛ :2رس٣ٗ

 آًيَپلَئيذی دیذُ ضذُ در هبتلایاى CHD اًَاع  CHD دارای علائن هبتلایاىدرصذ 

44 VSD )ّبٝ٘ یب رعئی(- TOF-  AVSD- VSD  21تطیع٣ٝی  

83 TOF -  CoA  - AVSD  -  ASD  - DORV  18تطیع٣ٝی  

51-64  DORV  - AVSD -  VSD -  ASD  - TOF 

 ١ب٢٧زبضی فط٣ٍی
13تطیع٣ٝی   

38 BAV ٗ١ب٢٧زبضی زضیچ٦ ٝیتطا- HLHS -  CoA - AS  -Aortic 

dilation/dissection 

 ؾ٢سضٛ تط١ط

 ی: ذط٣رDORV ،یعیز٧ٚ ٠یث ٤اض٥ی١َم ز :ASDآئ٤ضت،  ی: تCoAٖ٢ ،یثغ٢-یعیز٧ٚ ٤اض٥ی: ١َم زAVSDىب٤ٙ،  ی: تتطا٤ٙغTOF ،یثغ٢ ٠یث ٤اض٥ی: ١َم زVSD؛ اذتهبضات

 .ی٤یض چ٦یزض ی: تPSٖ٢فط٣ً ثعضٓ،  یی: ربثزبTGAآئ٤ضت،  چ٦یزض ی: تASٖ٢ٍٚت چپ،  یپ٤پلاظی: ؾ٢سض٣ٛ HLHS٧ ،یآئ٤ضت ز٣ ٙت چ٦ی: زضBAVز٣ٕب٦١ اظ ثغ٠ ضاؾت، 
 

١ؿر٦ یب  تقساز ٧بی ٣اضیب١ت :CNVتغييزات تعذاد ًسخِ 

Copy Number Variation (CNV) ٧بی اظ ر٦ٚٞ ١ب٢٧زبضی 

 ٤ٝاضز اظ زضنس 12-10 حساٍ٘ ٧ب ٧ؿت٢س ٣ ؾبذتبضی ّط٤ٝ٣ظ٣ٛ

٧بی  . ؾ٢سضٛ(32) ق١٤س ٝی قبٝ٘ ضا ٝبزضظازی ٍٚجی ثیٞبضی

 de ن٤ضت ث٦ ت٤ا٢١س ٝی  CHDفلائٜ ٧بی ثب١CNVبقی اظ 

novo  ١بزض ثؿیبض ف٤ٞٝی رٞقیت زض ٣ ایزبز ق١٤س اضحی یب 

 زض CHD ثب ٝطتجظ ؾبذتبضی تب٤٢ّٟ، تنییطات. ٧ؿت٢س

 ٍطاض ثطضؾی ٤ٝضز (cohortٕط٧٣ی ) ٣ ذب٤١ازٕی ٝغبٙقبت

١بٍ٘  ٣اٙسی٠ زض اؾت ٠ْٞٝ اضحی، ٧CNVبی ا١س. ؾ٢سضٛ ٕطىت٦

 ق١٤س، ٝكب٧س٥ ف٤ٞٝی رٞقیت ثبق٢س ٣ زض فلاٝت ثس٣ٟ

 ٣ر٤ز ٝحیغی ٣ غ١تیْی اپی غ١تیْی، ف٤اٝ٘ احتٞبلاً ث٢بثطای٠

 .(29)ق١٤س  ٝی ٝتنیط ثیٞبضی ی١ي٤شپصیط ث٦ ٢ٝزط ٦ّ زاض١س

 ی ّط٤ٝ٣ظ٣ٝی حصه ١بحی٦ ٨ٜٝ،CNV ٧بی  اظ ؾ٢سضٛ یْی

22q11.2  ٤ٙ٣ّبضزی٤ىبقیبٗ  ؾ٢سضٛ ثبفج ٦ّ اؾت

(Velocardiofacial syndrome) ر٤ضد  زی ؾ٢سضٛ یب

(DiGeorge syndrome) حصه ّط٤ٝ٣ظ٣ٝی زض . ق٤ز ٝی
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 اظ ؾ٢سضٝی پؽCHD قبیـ  فٚت ، ز٣ٝی22q11.2٠ ١بحی٦

 ضا CHD ٤ٝاضز اظ زضنس 4 حس٣ز ت٨٢بیی ث٦ ٣ اؾت 21 تطیع٣ٝی

حصه زض  ؾ٢سضٛ زاضای اىطاز ٦ٞ٧ حبٗ، ای٠ ثب. ق٤ز ٝی قبٝ٘

 70-60 ت٨٢ب ٝق٤ٞلاً) ضا ١ساض١س CHD، فلائٜ 22q11.2 ١بحی٦

 ١یبظ ی ز٢٧س٥ ١كبٟ ٦ّ( زضنس ٤ٝاضز زاضای فلایٜ ثیٞبضی ٧ؿت٢س

 ٣ غ١تیْی ٧بی ٢٢ّس٥٘ احط تقسی تحَیَبت ثیكتط زض ٤ٝضز ث٦

١ي٤ش  ( ثطgenetic and non-genetic modifiersمیطغ١تیْی )

 CHDقب٧سی-٤ٝضز . ٝغبٙقبت(33)اؾت  CHDثیٞبضی 

 ضا CHD ذغط ثب ٝطتجظ اضحی ٧بیCNV ت٤ا٢١س  ٝی ذب٤١ازٕی

تْطاض ٤ٝاضز  ثب ذب٤١از٥ یِ زض ٝخبٗ، ثطای. ٢٢ّس ق٢بؾبیی

 ٖٝبثبظی 8/1 حصه ذب٤١از٥، ىب٤ٙ ثی٠ افضب آٟ تتطا٤ٙغی ثیٞبضی

٤ٍٝقیت  ای٠ قس. ق٢بؾبیی 10p11زض ٤ٍٝقیت ّط٤ٝ٣ظ٣ٝی 

 ٧ْٞبض ٕیط١س٥ ٦ّ اؾت غٟ ٨ٝٞی زضثطٕیط١س٥ ّط٤ٝ٣ظ٣ٝی

 Vascular endothelialفط٣ٍی یب  ا١س٣تٚیبٗ ضقس ىبّت٤ض

growth factor (VEGF) co-receptor ٤١1ض٣پیٚی٠  ١بٛ ث٦ 

 ٧بی ؾ٤ٚٗ زض. ٢ّس ٝی ّس ضا Neuropilin-1 (NRP1)یب 

 ؾغح ٝجتلا، ی ذب٤١از٥ افضبی ای٠ اظ یْی آ٢ٝی٤ؾیت،

. فلا٥٣ (34،35)قس  ١یع ٝكب٧س٥ NRP1 ثیبٟ غٟ  یبىت٦ ّب٧ف

 ث٦ ٝجتلا اىطاز زض حصه ّط٤ٝ٣ظ٣ٝی ٢ٝبعٌ ی َٝبیؿ٦ ثطای٠، ثب

ّب١سیس  غٟ یِ ف٤٢اٟ ث٦ WDR11 غٟ ،10q26 حصه ؾ٢سضٛ

 ثیٞبضی ٤ّٚث٤ٝب ،CHD ثطای ؾ٦ ى٤٢تیپ ثیٞبضی رسیس

(Colobomaثؿت٦ زٙی٘ ث٦ ٦ّ چكٜ ؾبذتبض ٝبزضظازی ، ١َم 

 ق٤ز( ٣ ٝی ایزبز ضقس ز٣ضاٟ زض ر٢ی٢ی قْبه ّبٝ٘ ١كسٟ

 ٧بی تِ ٣اضیب١ت ّكو. قس ق٢بؾبیی ضقسی ر٢ی٠ تأذیط

 ٧بی ؾ٢سضٛ ثب ى٤٢تیپی ٧ٞپ٤قب١ی ٦ّ ٤١ّٚئ٤تیسی زض ای٠ غٟ

 غٟ  تبئیس قس٥ ٧ٞب٢١س ١َف ضا زاض١س، غٟ زض ٧ٞبٟ حصىی

MEIS2، ثط٣ظ زض غٟ آٟ ١َف ت٤ا١س ٝی CHD ٢ّس ضا احجبت. 

  Meis Homeobox 2پط٣تئی٠ ّسقس٥ ت٤ؾظ ای٠ غٟ ث٦ ١بٛ 

 ثیبٟ ت٢ؾیٜ زض ٦ّ ثبقس ٝی homeobox  ذب٤١از٥ ث٦ ٝتقٌٚ

 چ٢ی٠ زاضز. ١َف ت٤ْی٠ ض٣یب١ی عی زض ٧بی ٨ٝٞی غٟ

 ٠ْٞٝ ٦ّ ٢٢ّس یٝ ق٢بؾبیی ضا ّب١سیس غ٤١ٝی ٢ٝبعٌ ٝغبٙقبتی،

 تحت تبحیط ٍطاض ز٢٧س ضا ٝتقسزی ٧بی ؾ٤ٚٙی ت٤ْی٢ی ضز٥ اؾت

٤ٞ٧ظی٤ٖت  ٧بی ٝكرم قس٥ اؾت ٦ّ حصه چ٢ی٠ ٧ٜ. (34)

پط٣تئی٠ پط٣ت٤ّبز٧طی٠ آٙيب   ٦ّ ّس٢٢ّس٥ PCDHA غٟ زض

(Protocadherin αٝی ) ٝزطای ا١ؿساز ثبقس ثب ثیٞبضی 

 Left ventricular outflow tractچپ یب  ثغ٠ ذط٣ری

obstruction (LVOTO) ای٠ ٦ّ ع٤ضی ث٦ اؾت، ٝطتجظ 

  ٤ٝضز ٝغبٙق٦ ٕط٥٣ اظ ١یٞی زض ّط٤ٝ٣ظ٣ٝی، ؾبذتبضی تنییطات

 ٢ّتطٗ اظ اىطاز ٕط٥٣ زضنس ٣16 زض  ایع٦ٙ٣ آئ٤ضت ت٢ٖی ث٦ ٝجتلا

 ٤١ّٚئ٤تیسی تِ ٤ٝضىیؿٜ پٚی ٧بی آضای٦ ثطضؾی زض. قس ٝكب٧س٥

(single nucleotide polymorphism arraysزض ) 2539 

 ، زض ٝجتلایبCHDٟ ثس٣ٟ ىطز 1538 ٣ CHD ٝجتلا ث٦ ىطز

 ٝكب٧س٥ ّس٢٢ّس٥ ٤١احی ١بزض ٧بی حصه زض ثطاثطی 8/1اىعایف 

 زض ٧بیی حصه 15q11.2 زض ١بحی٦ ّط٤ٝ٣ظ٣ٝی چ٢ی٠ ٧ٜقس. 

. (36-38)ٕعاضـ قس  Wnt ضؾب١ی ٝؿیط پیبٛ ثب ٝطتجظ ٧بی غٟ

 ٝطتجظ CHD ثب حتٜ ع٤ض ث٦ ٦ّ ؾبذتبضی ث٢بثطای٠، تنییطات

 ،1q21.1 حصه یب تْخیط زض ١بحی٦ ّط٤ٝ٣ظ٣ٝی قبٝ٘ ٧ؿت٢س،

 ،8p23 حصه یب تْخیط ،7q11.23 حصه یب تْخیط ،1p36 حصه

 ،15q25.2 حصه ،15q11.2 حصه  11qter حصه ،10q حصه

٧ؿت٢س   22q11حصه یب تْخیط ٣ 16p11.2 حصه یب تْخیط

 تنییطات تقساز ١ؿر٦، ٧بی ٝطتجظ ثب ؾ٢سضٛ 3رس٣ٗ  (.41-39)

ّط٤ٝ٣ظ٣ٝی   ٣ غٟ یب ١بحی٦ CHD زاضای فلائٜزضنس ثیٞبضاٟ 

 ٧Singleبی تِ غ١ی یب  ز٧س. ٣اضیب١ت زچبض تنییط ضا ١ٞبیف ٝی

Gene Variants (SGVs) :٧بی  ٧ب زض غٟ ای٠ ٕط٥٣ اظ ٣اضیب١ت

غ١ی اظ ر٦ٚٞ؛ ىبّت٤ض٧بی ض٤١٣یؿی،  ٧بی تِ ٝطتجظ ثب ؾ٢سضٛ

٧بی چؿج٢سٕی ؾ٤ٚٙی ٣  زاذ٘ ؾ٤ٚٙی، ٤ْٙ٤ٝٗ ضؾبٟ ف٤اٝ٘ پیبٛ

 ٧بی ثیٞبضی (.25-43)ز٢٧س  ٝی٧بی ؾبذتبضی ٍٚت ضخ  پط٣تئی٠

 ا٧٤ٖٙبی ثب ٕب٦١ تِ غ١ی ٧بی ١َم اظ ١بقی ٦ّ ٝبزضظازی ٍٚجی

 ق١٤س، ٝی ؽب٧ط ؾ٢سضٝی ن٤ضت ث٦ امٚت ٣ ٧ؿت٢س ٢ٝسٙی ٣ضاحتی

 ضازض احط ف٤اٝ٘ غ١تیْی  CHDثیٞبضی  ا٤١اؿ اظ ٤ّچْی ؾ٨ٜ

ّ٘  اظ زضنس 8 حس٣ز ٤١ؽ٤٨ض، ٧بی ٣اضیب١ت. ز٢٧س ٝی تكْی٘

 تنییطات ٦ّ حبٙی زض ق١٤س، ٝی قبٝ٘ ضا CHD ٤ٝاضز

 single-nucleotideیب  ٝن٤ٚة ات٤ظ٣ٝبٗ ٤١ّٚئ٤تیسی تِ

variants (SNVs) حصىی -٧بی زضری ر٨ف ٣ (indels )ت٨٢ب 

 ٦. إطچ(15)ٕیط١س  ٝی ثط زض ضا ٤ٝاضز ای٠ اظ زضنس 2 حس٣ز

 ا١س، ١كس٥ ق٢بؾبیی ٤٢٧ظ CHD ٤١٤ٝغ١یِ فٚ٘ اظ ثؿیبضی
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  ٍ ّوکاراىفاطوِ تبزیشی 
 

 ٝحه٤لات ٣ CHD ثب ٝطتجظ قس٥ ق٢بذت٦ ٧بی غٟ ٝغبٙق٦

 ٣ ت٤ْی٠ زضثبض٥ ضا اضظق٢ٞسی ٧بی ثی٢ف ٧ب، آٟ پط٣تئی٢ی

 ٦ّ اؾت ای٠ ٨ٜٝ ی ١ْت٦. اؾت ّطز٥ ىطا٧ٜ ٍٚت ق٢بؾی ظیؿت

یغی ٝح ذ٤ٟ ٧بی ٦١٤ٞ١ زض ا١ؿبٟ غ٤١ٛ ٧بی یبثی ت٤اٙی ثیكتط

 تنییطات اؾت ٠ْٞٝ ض٣ـ ای٠ ٦ّ ق٤ز ٝی ا١زبٛ ثیٞبضاٟ

 ق٢بؾبیی ضا ٍٚجی ٧بی ثبىت زض ٤ٝر٤ز ؾ٤ٝبتیِ یب ٤ٝظائیِ

 ٧بی تحٚی٘ اظ اؾتيبز٥ ثب ا١ؿب١ی غ١تیْی . ٝغبٙقبت(44)٢ْ١س 

 زض ١بزض ٧بی ٣اضیب١ت اظ ضا ٝب زضُ ٧بی رسیس ٣ ٝطتجظ، غٟ ّكو

ا١س.  ثركیس٥ ث٨ج٤ز CHD ثب ٝطتجظ ی پط٣تئی٠ ّس٢٢ّس٥ ٤١احی

 ٧بی ر٨ف احط زض ٦ّ CHD ثب ٝطتجظ ٧بی   ؾ٢سضٛ 4 رس٣ٗ

ا١س، غٟ زچبض ر٨ف زض آٟ ؾ٢سضٛ  آٝس٥ ٣ر٤ز ث٦ ای ١َغ٦ غ١ی تِ

 ای٠. ز٧س ضا ١ٞبیف ٝی ٣CHD زضنس ثیٞبضاٟ زاضای ى٤٢تیپ 

 ثطضؾی ٧ٞطا٧ی ؾطاؾط غ٤١ٛ یب ٝغبٙقبت قبٝ٘ ٧ب تحٚی٘

ث٦ ف٤٢اٟ (. 29)٧ؿت٢س  ّب١سیس ٧بی غٟ اظ ای ٣یػ٥ ٧بی ى٨طؾت

 FLT4 ٣ NOTCH1 ٧بی زض غٟ ٝتقسز ١بزض ٧بی ٝخبٗ، ٣اضیب١ت

. اىعایف (14) ىب٤ٙ یبىت قس٥ اؾت تتطا٤ٙغی ث٦ ٝجتلا اىطاز زض

 ثب ٝطتجظ ٧بی غٟ زض ١بزض ٧بی ٣اضیب١ت ثب CHD اؾتقساز اثتلا ث٦

میط اظ ى٤٢تیپ ١َبیم  زیٖط ٧بی ى٤٢تیپ ٣ غ١تیْی ٧بی ؾ٢سضٛ

 ، غٟ(ن٤ضت-رٞز٦ زض اذتلالات) POLR1A ٚجی ٝب٢١س غٍٟ

KDM2B (فهجی ؾیؿتٜ ت٤ْی٠ زض اذتلالات )ٟ٣ غ 

PPP2R1A (فهجی ؾیؿتٜ ت٤ْی٠ زض اذتلالات )ق٢بؾبیی 

 ثط٣ظ ت٤ر٦ ٍبث٘ ظٝب١ی ٧ٜ ث٦ ت٤ر٦ ثب ،چ٢ی٠ ٧ٜ. اؾت قس٥

CHD فهجی، ٣اضیب١ت غٟ ؾیؿتٜ ت٤ْی٠ اذتلالات ٣ TKT ،

 ای ذب٤١از٥ اىطاز ( زض٤Transketolaseلاظ )ی تط١ؽ ّت ّس٢٢ّس٥

قس  ق٢بؾبیی CHD ٣ ٍسی ٤ّتب٥ ضقسی، تأذیط ٧بی ٣یػٕی ثب

 1 ٤١ؿ ٧بی ٝجتلا ث٦ ٤١ض٣ىیجط٣ٝبت٤ظ ٕط٥٣ زض ٣اضیب١ت ٣ر٤ز(. 45)

-غ٤١تیپ ذبل ١یع اضتجبعبت Ellis-Van Creveld ؾ٢سضٛ یب

 .(46) س١ٞبی ضا تبئیس ٝی ؾ٢سضٛ یِ ى٤٢تیپی ١ب٢ٖٞ٧ی ثب ى٤٢تیپ

 زض قس٥ ق٢بؾبیی ذبل ٧بی غٟ ض٣ی ثط ٝغبٙقبت اظ ثطذی

 اظ ٣ ّطز٥ تٞطّع ذب٤١ازٕی ٝبزضظازی ٍٚجی ٧بی ثیٞبضی

 ای٠ چ٢سغ١ی اؾبؼ ثطضؾی ثطای ى٤٢تیپی افضب ٧بی تيب٣ت

 ٤ّچِ ١بزض حصه یِ ٝخبٗ، ف٤٢اٟ ث٦. ٢٢ّس ٝی اؾتيبز٥ ثیٞبضی

-α)ٝی٤ظی٠ تط٣پ٤-آٙيب ی ظ١زیط٥  ّس٢٢ّس٥ ٦ّ ،TPM1 غٟ زض

tropomyosin) ،ز٧ٚیعی زی٤اض٥ ١َم ثب ذب٤١از٥ یِ زض اؾت 

 آ١بٙیع عطیٌ اظ ث٤ز، قس٥ ٝكب٧س٥ ٝت٤اٙی ١ؿ٘ پ٢ذ زض ٦ّ

. قس ق٢بؾبیی غ٤١ٛ ؾغح زض (Linkage Analysis)پی٤ؾتٖی 

 ّ٘ غ٤١ٛ یبثی ت٤اٙی اظ اؾتيبز٥ ثب ٍج٘ ا١زبٛ ای٠ آ١بٙیع،

 ع٤ٗ زض Tpm1 ثیبٟ ّب٧ف پیسا قس٥ ث٤ز. ذبل ٧بی ٣اضیب١ت

 Morpholino antisense)ت٢ْیِ ٤ٝضى٤ٙی٤٢  عطیٌ اظ ت٤ْی٠،

oligonucleotide) ّطیؿپط یب  ٣Clustered Regularly 

Interspaced Short Palindromic Repeats (CRISPR) 

 ١َم ٣ ٍٚجی ازٛ ث٦ ٢ٝزط ،Xenopus tropicalisزض ٝسٗ 

 ی ظ١زیط٥  ّس٢٢ّسTpm1٥ حصه غ١ی. قس ز٧ٚیعی ی زی٤اض٥

-CRISPRثب ض٣ـ (α-tropomyosin)تط٣پ٤ٝی٤ظی٠ -آٙيب

Cas9  ٣ ٍٚجی ا٣ٙی٦ ی میطعجیقی ٦ٙ٤ٙ ذٞیسٟ ثب ٧ب، ٤ٝـ زض 

-آٙيب ضط٣ضت ٣ر٤ز ٦ّ ث٤ز، ٧ٞطا٥ ض٣یبٟ ظ٣ز٢٧ٖبٛ ٝطٓ

. (47)٢ّس  تبئیس ٝی زاضاٟ ضا ٨ٝط٥ ٍٚت ت٤ْی٠ زض تط٣پ٤ٝی٤ظی٠

 Notch (Notchپط٣تئی٠   ٦ّ ٕیط١س٥ ١یع NOTCH1 غٟ

Receptor 1) ٢ّس، ٝخبٗ زیٖطی اؾت ٦ّ  ضا ّس ٝی

-pairedإع٣ٛ ث٦ ض٣ـ  یبثی ٧بی آٟ عی ت٢ْیِ ت٤اٙی ٣اضیب١ت

end ؾبیط ٦ّ ٧یپ٤تط٣ىیِ چپ ٍٚت ؾ٢سضٛ زض ٝجتلایبٟ ث٦ 

. (48)قس  ق٢بؾبیی ١ساقت٢س، ٝبزضظازی ضا ٧بی ١ب٢٧زبضی

 NKX2-6 زض ز٣ٕب٦١ ٧بی ر٨ف ٝب٢١س ٝن٤ٚة، ١بزض ٧بی ٣اضیب١ت

 Homeoboxیب  Nkx-2.6پط٣تئی٠ ٤٧ٝئ٤ثبّؽ   )ّس ٢٢ّس٥

protein Nkx-2.6٣ ) TMEM94 پط٣تئی٠   )ّس ٢٢ّس٥

 ف٤٢اٟ ( ١یع ثTransmembrane protein 94٦یب  94تطامكبیی 

 . ١َم زض پط٣تئی٠(49)ا١س  قس٥ ق٢بؾبیی CHD فٚ٘ ایزبز

TMEM94 اذتلالات ثطای قس٥ ق٢بذت٦ فٚت یِ ف٤٢اٟ ث٦ 

زض افضبی  اٝب ،(49)ق٤ز  ٝی ق٢بذت٦ فهجی ؾیؿتٜ ٤ْی٢یت

چ٢س ذب٤١از٥ زاضای ٣اضیب١ت ای٠ غٟ، ى٤٢تیپ ثیٞبضی ٝبزضظازی 

 ٣اضیب١ت ز٣ إع٣ٛ ١یع یبثی ض٣ـ ت٤اٙی. ٍٚت ٧ٜ ٣ر٤ز زاقت

ّطز  ق٢بؾبیی CHDٝجتلا ث٦  اىطاز ٧ط زض ضا ای٠ غٟ زض ٝتٞبیع

  ضز٥ اظ RNA یبثی ت٤اٙی ،چ٢ی٠ ٧ٜ. ٦ّ ت٤اضث ز٣آٙٚی زاقت٢س

اظ  (٢ٙLymphoblastoid cell linesي٤ثلاؾت٤ئیس ) ؾ٤ٚٙی

 پیطایف ٝح٘ ٧بی ٣اضیب١ت تأحیط ٝجتلا، ی یِ ذب٤١از٥ افضبی

(splice site variants ) ثط ثط٣ظCHD (49)ّطز  تأییس ضا. 
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 ٧بی ؾ٤ٚٗ ا١ؿب١ی، ٧بی ٕط٥٣ ض٣ی غ٤١ٝی ٝغبٙقبت ثط فلا٥٣

 Induced Pluripotent Stemیب  اَٙبقس٥ پطت٤اٟ ث٢یبزی

Cells (iPSC) ٝسٗ ف٤٢اٟ ث٦ ت٤ا٢١س ٝی in vitro ثطای ثطضؾی 

 ٣اضیب١ت ثسٝق٢ی ٝخبٗ، ف٤٢اٟ ث٦. ق١٤س اؾتيبز٥ ت٤ْی٠ ٍٚت

p.R443P  زض پط٣تئی٠MYH6  اظ ظیط٣احس٧بی پط٣تئی٠

 ثب ظا ٣ ٝطتجظ (، ٦ّ ث٦ ف٤٢اٟ ٣اضیب١ت ثیٞبضیMyosinٝی٤ظی٠ )

ق٢بؾبیی قس٥ ث٤ز، زض یِ  تط٣ىی٧ِیپ٤ چپ ٍٚت ؾ٢سضٛ

٣ ٤١تطّیجی ٤ٙ٤ٞ٧ٓ زض   CRISPR-Cas9 اظ اؾتيبز٥ تحَیٌ ثب

iPSCث٦ ٧ب ؾ٤ٚٗ ای٠ قس تب تٞبیع ایزبز ا١ؿب١ی ٧بی 

( cardiomyocyteٍٚجی )  ّبضزی٤ٝی٤ؾیت یب ؾ٤ٚٗ ٝب٧یچ٦

 ٧بی ؾ٤ٚٗ ای٠. ثٖیطز ٍطاض ٝغبٙق٦ ٤ٝضز تحت احط ای٠ ٣اضیب١ت

 ثب قس١س ٣ تجسی٘ ٧ب ّبضزی٤ٝی٤ؾیت ث٦ بییاَٙ پطت٤اٟ ث٢یبزی

)ز٣ تطّیت قیٞیبیی  Activin-A ٣ CHIR99021 اظ اؾتيبز٥

 ٝحیظ زض ٤ٝضز اؾتيبز٥ ثطای حيؼ ٣یػٕی ث٢یبزی ؾ٤ٚٗ( ٣

RPMI/B27 ٟانلاح اظ پؽ قس١س. زاز٥ ّكت ا١ؿ٤ٙی٠ ثس٣ 

 تٞبیع ، ث٨ج٤زMYH6زض پط٣تئی٠  p.R443P ٣اضیب١ت

 پط٣ثب١س ؾ٤ٚٙی ىطز ضز٥ ؾبض٤ّٝط زض تبضؾبذ ٣ ٧ب ّبضزی٤ٝی٤ؾیت

 پطت٤اٟ ث٢یبزی ٧بی ؾ٤ٚٗ ا٧ٞیت ثط ٝغبٙق٦ ای٠. ٝكب٧س٥ قس

 اضظیبثی زض غ٤١ٝی آ٨١ب ٣یطایف ٣ ثیٞبضاٟ اظ ٝكتٌ اَٙبیی

 ٝبزضظازی ٍٚجی ثیٞبضی پطذغط ٧بی ٣اضیب١ت ظایی فْٞٚطز ثیٞبضی

 زض ٝیت٢ّ٤سضی غ٤١ٛ زض ٧بیی ر٨ف .(29)٢ّس  ٝی تأّیس

 ا١س قس٥ ١یع ق٢بؾبیی ٍٚجی ٝبزضظازی ٧بی ثیٞبضی ث٦ یبٟٝجتلا

ثبق٢س  زذی٘ اذتلالات ٍٚجی ای٠ ظایی ثیٞبضی زض اؾت ٠ْٞٝ ٦ّ

(50،51).  

 Cardiac) فاکتَرّای رًٍَیسی اختصاصی قلب

Transcription Factors) :تكْی٘ ٍٚت یِ ىطآی٢س پیچیس٥ 

ؿت٦، اظ عطیٌ ٧بی ٝتٞبیع ٣ ٣اث ثی٠ ا٤١اؿ ؾ٤ٚٗ ١یبظ٢ٝس تقبٝ٘ ٣

زض ْٝبٟ ٣ ظٝبٟ ض٤١٣یؿی ٝؿیط٧بی ٣  ضؾب١ی پیبٛٝؿیط٧بی 

٧ب ٢ٝزط  ؾ٤ٚٗ ذبل اؾت ٦ّ ث٦ تٞبیع ٣ تقیی٠ ؾط٤١قت آٟ

 زض ای٠ ىطآی٢س ت٤ْی٢یاذتلاٗ  ة(.-2اٙو ٣ -2ق٤ز )قْ٘  ٝی

  ثط١ب٦ٝ .٧بی ٝبزضظازی ٍٚت ق٤ز ثیٞبضی ثبفج ثط٣ظت٤ا١س  ٝی

ت٤ؾظ ىبّت٤ض٧بی  ٠ ٍٚت،اذتهبنی ت٤ْی ٧بی ثیبٟ غٟ ت٢ؾیٜ

ىبّت٤ض٧بی ض٤١٣یؿی زیٖط   ّس٢٢ّس٧٥بی  ٦ّ ثیبٟ غٟ ض٤١٣یؿی

 ٧GATA4، NKX2-5بی ذبنی ٝب٢١س  ضا ت٢ؾیٜ ّطز٥ ٣ قج٦ْ

٣ TBX5 ٧بی  . ر٨فق٤ز ز٢٧س، ٧سایت ٝی ضا تكْی٘ ٝی

ظا زض ٧ط یِ اظ ىبّت٤ض٧بی ض٤١٣یؿی ٨ٜٝ زض ت٤ْی٠  ثیٞبضی

ی ثؿیبض زٍیٌ ٣  ای٠ ثط١ب٦ٝذ٤ضزٟ  ض٣یب١ی ٍٚت، ٤ٝرت ثط ٧ٜ

، 43) ٧بی ؾبذتبضی ٍٚت ذ٤ا٧س قس پیچیس٥ ٣ ایزبز ا٤١اؿ ١َم

، ثیؿت ٤ٝضز اظ ىبّت٤ض٧بی ض٤١٣یؿی ثب 5 رس٣ٗ. (55-52

 Gene-Diseaseثیٞبضی یب -اضتجبط غٟ»ثبلاتطی٠ اٝتیبظ 

Interaction (gdi) »ظای  ٧بی ثیٞبضی ضا ث٦ ٧ٞطا٥ تقساز ٣اضیب١ت

اذتلاٗ زض ز٣ ىبّت٤ض ض٤١٣یؿی  ٥ اؾت.٧ب ١ٞبیف زاز آٟ

٣  ٧GATA4بی  اذتهبنی ٣ ضط٣ضی ت٤ْی٠ ٍٚت، ث٦ ١بٛ

TBX5 ی  قس٥ اظ ا٣ٙی٠ فٚ٘ غ١تیْی ق٢بذت٦ CHD   ذب٤١ازٕی

ثبفج  TBX5 ظای ٧تط٣ظی٤ٖت زض ٧بی ثیٞبضی ثبق٢س. ٣اضیب١ت ٝی

 CHD ٣ ؾبیط اقْبٗ ٧ب ٣ تكْی٘ زی٤اض٥ رسایی حيط٥ زض  ١َم

، چ٢ی٠ ٧ٜ. ق١٤س ٝی (Holt-Oram) ا٣ضاٛ-تزض ؾ٢سضٛ ٤٧ٙ

 زی٤اض٧٥بی  ثبفج ١َم GATA4 غٟ ٧بی ٧تط٣ظی٤ٖت زض ٣اضیب١ت

 زطا٧بیٝ  ضی٤ی، ٣ ١ب٢٧زبضیقطیبٟ  ثغ٢ی، ت٢ٖی -ز٧ٚیعی

 ىیعیْی ثی٠ ای٠ ثط٢ْٞ٧فاذتلاٗ زض . ق١٤س ذط٣ری ٍٚت ٝی

زض احط  اذتهبنیىبّت٤ض٧بی  ٤ّثب ؾبیط ثط٢ْٞ٧ف یب ز٣ پط٣تئی٠ 

 قسیس ٧بی ١ب٢٧زبضیثبفج  ٧ب، ثسٝق٢ی زض آٟ ٧بی ٣اضیب١ت ازضذس

 .(56)ق٤ز  ٝیٍٚجی 
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 .٧CHD (9،22،49)ٞطا٥ ثب ى٤٢تیپ  ١CNVبقی اظ ضیعحصه ٣ تنییطات تقساز ّپی یب  ٧بی   ؾ٢سضٛ : 3رس٣ٗ

دچار تغييز/هَقعيت کزٍهَسٍهی صى CHD دارای علائندرصذ بيواراى  /ریشحذفسٌذرم   

75-70  TBX1  22ؾ٢سضٛ حصهq11.2  

 DiGeorgeؾ٢سضٛ 

70-40  1p36  
DVL1-MMP23B-GABRD-SKI-PRDM16-KCNAB2-

RERE-UBE4B-CASZ1-PDPN-SPEN-ECE1-HSPG2-

LUZP1 

  1p36ؾ٢سضٛ حصه

80-75  ELN 
LIMK1 - RFC2 - GTF21 

 Williams-Beurenؾ٢سضٛ  

>50 ETS1- FLI1 
JAM-3 

  Jacobsenؾ٢سضٛ 

  8p23.1حصه  GATA4پ٤ٚئیسی ثطای فسٛ ّيبیت ٧ب ١بٝكرم

50 4p16.3   ٛؾ٢سضWolf-Hirschhorn 

55-10   5p15.2حصه  
(CTNND2) 

  Cri-Du-Chatؾ٢سضٛ 
(del5p15.2) 

  Cat Eyeؾ٢سضٛ  22q11ٝضبفو قسٕی-٣اض١٣ٖی 50<

 1q21.1 ٝضبفو قسٕیحصه یب  1q21.1 ١بٝكرم

 8p23 ٝضبفو قسٕیحصه یب  8p23 ١بٝكرم

 10q حصه 10q ١بٝكرم

 11qter حصه 11qter ١بٝكرم

 15q25.2 حصه 15q25.2 ١بٝكرم

 16p11.2  16 ٝضبفو قسٕیحصه یبp11.2 

 
 .(١9،22،42س )ا ٣ر٤ز آٝس٥ ای ث٦ تِ غ١ی ١َغ٦ ٧بی ٦ّ زض احط ر٨ف ٧CHDبی ٝطتجظ ثب    ؾ٢سضٛ: 4رس٣ٗ

ًیص سٌذرم حاصل اس جْص تک صى دچار جْص CHD دارای علائندرصذ بيواراى   

100 fibrillin1-TGFbRl-TGFbR2  ٛؾ٢سض Marfan 

100 NODAL-CFC1-INVERSINA-ZIC3-LEFTY A-

ACVR2B 

ؾ٢سضٛ  Heterotaxya 

33 ET-1-Eya1-Prx1-Hoxa1-Hoxa2-Dlx1-Dlx2-Dlx5-

Gsc-Tbx1 

ؾ٢سضٛ  Goldhenar 

80-40  تقساز زض پبت٤ٙ٤غیِ تنییطات ٝیت٢ّ٤سضی، فْٞٚطز اذتلاٗ 
 ٧بی ر٨ف ،(Copy Number Variations) غٟ ٧بی ١ؿر٦

 ظی٤ٖت ٧/٤ٞ٧تط٣ظی٤ٖت ٧بی ر٨ف HOXD13 زض ٧تط٣ظی٤ٖت
 ZIC3 زض

 ٧VACTERLٞطا٧ی 
VACTERL association 

>90 JAG1 - NOTCH2  ٛؾ٢سضAlagille  

75 PTPN11-KRAS-SOS1-RAF1-BRAF-MEK1-HRAS-

NRAS-SHOC2-RIT1-NF1 

   Noonanؾ٢سضٛ 

25 NIPBL-RAD21-SMC3-HDAC8-SMC1A   ٛؾ٢سضCornelia de Lange 
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85 TBX5  ٛؾ٢سضHolt-Oram   

20 ARHGAP31-RBPJ-NOTCH1-DLL4-DOCK6-

EOGT 

 Adams–Oliverؾ٢سضٛ  

100 TFAP2B  ٛؾ٢سضChar  

60 Ciliary Complex Subunit 1 (EVC1); EVC2  ٛؾ٢سضEllis-van Creveld  

63 HRAS   ٛؾ٢سضCostello 

71 KRAS  - BRAF  -  MAP2K1/2   ٛؾ٢سضCardiofaciocutaneous 

85 CHD7-SEMA3E   ٛؾ٢سضCHARGE 

- SALL4  - PAX2  ٛؾ٢سضDuane-radial Ray - DDRS 

(Okihiro Syndrome) 

55-31  KMT2D  - KDM6A - MLL2  ٛؾ٢سضKabuki  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
  حب٤١ی٦ ٍٚت ١بحی٣٦ )آثی( FHF ا٣ٙی٦ ٍٚت ١بحی٧٦بی  . ؾ٤ٚٗآٟ ط فغو ّٚیسی١َب ٣ ا١ؿبٟ ت٤ْی١٠ٞبیف قٞبتیِ ٝطاح٘ )اٙو(  ٍٚت ا١ؿب٤ْٟی٠ ت :2قْ٘ 

SHF )٧بی تبد فهجی ٍٚجی ؾ٤ٚٗ)١بض١زی  CNCCs(ؾجع) ّبضزیبٗ ی٣ اپ٣ ا١ساٛ پط PEO (ث٢يف ) زض ٧يت٦  س.ا١ ٧ب ث٦ ته٤یط ّكیس٥ قس٥ آٟ اظٝكتٌ ٧بی  ثرف٣

٢ّس ٦ّ ث٦  ضا ت٤ٙیس ٝی (PHT) ٦ٙ٤ٙ ا٣ٙی٦ ٍٚت FHF .ز٢٧س ق٤ز ٦ّ ؾبذتبض ٧لاٗ ٍٚت ضا تكْی٘ ٝی یتجسی٘ ٝ SHF ٣ FHF ؾبظ٧بی ز٣ٛ، ٝع٣زضٛ ٍٚجی ث٦ پیف

 ،(OFT) ، ٝزطای ذط٣ری(RV) ثغ٠ ضاؾت ضقس زض SHF ٧بی ق٤ز. ؾ٤ٚٗ ٧بیی اظ ز٧ٚیع٧بی ضاؾت ٣ چپ تجسی٘ ٝی ٣ ٍؿٞت (LV) تطتیت ث٦ ثغ٠ چپ

 اظ ٦ٙ٤ٙ فهجی پكتی ث٦  CNCCs ٧بی ؾ٤ٚٗ .٧بی ّط١٣طی ٝكبضّت زاض١س ّبضز ٣ ضٓ زض تكْی٘ اپی PEO ٧بی . ؾ١ٗ٤َٚف زاض١سز٧ٚیع٧ب ٣ ٝی٤ّبضز ٣ض٣زی 

OFT  ٝط٣ضی ثط )ة( . پبضاؾٞپبتیِ ١َف زاض١س  فهتت٤ظیـ ٣  ٧ب تكْی٘ زضیچ٦ ٣ ٧بی آئ٤ضت ٣ ضی٤ی قطیبٟ، رسایی تكْی٘ زی٤اض٥ ٣ زض ٢٢ّس ٍٚت ٨ٝبرطت ٝی

١كبٟ   ncWNT بث WNT لاؾی٢٢ِّس. ٝؿیط میطّ ٍٚت ضا ت٢ؾیٜ ٝی اظ ت٤ْی٠ف٤اٝ٘ ض٤١٣یؿی ٦ّ ٧ط ٝطح٦ٚ شّط قس٥ ٞتطی٠ ٣٨ٝ  ضؾب١ی پیبٛٝؿیط٧بی انٚی 

 .(8) زاز٥ قس٥ اؾت
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یٖط ىبّت٤ض٧بی ( ضا زاضا ٧ؿت٢س. تقساز ثؿیبضی اظ زgdiثیٞبضی ٝبزضظازی ٍٚجی ) -٧بی ض٤١٣یؿی ٍٚجی ٨ٜٝ ٦ّ ث٦ تطتیت ثیكتطی٠ اٝتیبظ اضتجبط غٟ: ىبّت٤ض5رس٣ٗ

 ا١س. زض ای٠ رس٣ٗ ١ٞبیف زاز٥ ١كس٥ CHDض٤١٣یؿی زذی٘ زض 

 ًام کاهل صى علاهت اختصاری صى سا بيواری ّای تعذاد ٍاریاًت اثزپذیز اس عولکزد صى بيَلَصیک ّایهسيز

ثیبٟ غٟ  ا١َجبو فضلات، ق٢بؾی ت٤ْی٢ی، ظیؿت
 )ض٤١٣یؿی(

202 NKX2-5 NK2 homeobox 5 

٢یق٢بؾی ت٤ْی ظیؿت  195 TBX1 
T-box transcription factor 

1 

ٝتبث٤ٙیؿٜ  ق٢بؾی ت٤ْی٢ی، ظیؿت ٤ٞ٧ؾتبظ،
ثیبٟ غٟ )ض٤١٣یؿی( ا١َجبو فضلات، ٧ب، پط٣تئی٠  

232 GATA4 GATA binding protein 4 

 ثیٞبضی، ا١تَبٗ ؾی٢ٖبٗ، ق٢بؾی ت٤ْی٢ی، ظیؿت
٧ب ٧بی ؾ٤ٚٙی ث٦ ٝحطُ پبؾد ثیبٟ غٟ )ض٤١٣یؿی(،  

846 NOTCH1 notch receptor 1 

 ؾیؿتٜ ای٢ٞی، ثیٞبضی، ا١تَبٗ ؾی٢ٖبٗ، ٤ٞ٧ؾتبظ،
٧ب ٧بی ؾ٤ٚٙی ث٦ ٝحطُ پبؾد ثیبٟ غٟ )ض٤١٣یؿی(،  

6 VEGFA 
vascular endothelial 

growth factor A 

٧ب ٝتبث٤ٙیؿٜ پط٣تئی٠ ق٢بؾی ت٤ْی٢ی، ظیؿت  4 ISL1 ISL LIM homeobox 1 

 یٞبضی،ث ا١تَبٗ ؾی٢ٖبٗ، ق٢بؾی ت٤ْی٢ی، ظیؿت
 ثیبٟ غٟ )ض٤١٣یؿی(

423 JAG1 
jagged canonical Notch 

ligand 1 

 MYH6 myosin heavy chain 6 717 ا١َجبو فضلات

ق٢بؾی ت٤ْی٢ی ظیؿت  129 GDF1 
growth differentiation 

factor 1 

ؾیؿتٜ ای٢ٞی ا١تَبٗ ؾی٢ٖبٗ،  21 NFATC1 
nuclear factor of activated 

T cells 1 

ٝتبث٤ٙیؿٜ  ق٢بؾی ت٤ْی٢ی، ظیؿت ٤ٞ٧ؾتبظ،
٧ب پط٣تئی٠  

166 GATA6 GATA binding protein 6 

ق٢بؾی ت٤ْی٢ی ظیؿت  50 TBX20 
T-box transcription factor 

20 

 1 NPPB natriuretic peptide B 

ا١تَبٗ ؾی٢ٖبٗ ق٢بؾی ت٤ْی٢ی، ظیؿت  9 EDN1 endothelin 1 

ثیبٟ غٟ )ض٤١٣یؿی( ق٢بؾی ت٤ْی٢ی، ظیؿت  6 HAND2 
heart and neural crest  

derivatives expressed 2 

ثیبٟ غٟ  ا١َجبو فضلات، ق٢بؾی ت٤ْی٢ی، ظیؿت
 )ض٤١٣یؿی(

194 TBX5 
T-box transcription factor 

5 

ق٢بؾی ت٤ْی٢ی ظیؿت  1 CRIPTO 
cripto, EGF-CFC family 

member 

ؾیؿتٜ ای٢ٞی ثیٞبضی، ا١تَبٗ ؾی٢ٖبٗ،  31 TAB2 

TGF-beta activated kinase 

1  

(MAP3K7) binding 

protein 2 

ت٤ٙیس ٝخ٘ ق٢بؾی ت٤ْی٢ی، ظیؿت  8 POU5F1 POU class 5 homeobox 1 

 ؾ٤ٚٙی، ز٧ی ٝبتطیْؽ ذبضد ؾبظٝبٟ ٤ٞ٧ؾتبظ،
 ا١تَبٗ ؾی٢ٖبٗ

277 TGFB2 
transforming growth factor 

beta 2 
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 (CHD) قلب هادرسادی ّای بيواری صًتيکی اپی ٍ صًتيکی علل

… ّای ایزاى ضيَع چاقی در داًطجَیاى دختز داًطگاُ  

 

 ٣ ٍیٌای ثؿیبض ز قج٦ْ: رساًی داخل سلَلی هسيزّای پيام

 ،Nodal ضؾب١ی پیبٛ ٧بی ٤٧ق٢ٞس، قبٝ٘ ٝؿیط

Transforming Growth Factor-β (TGFβ)، Bone 

Morphogenetic Protein (BMP)، WNT  ِ٣ ضتی٤٢ئی

 ٝطتجظ ٧بی غٟ ثیبٟ ؾبظی ىقبٗ ىطآی٢س (،Retinoic acidاؾیس )

 ىبّت٤ض٧ب، ای٠. ٢٢ّس ٝی ٧سایت ضا ٍٚجی ض٤١٣یؿی ىبّت٤ض٧بی ثب

 ثطای ،TBX1/5/20 ٣ ،NKX2-5، GATA4/5/6 ر٦ٚٞ اظ

 ث٦ ٍٚت حب٤١ی٦ ٣ ا٣ٙی٦ ٤١احی ؾبظ پیف ٧بی ؾ٤ٚٗ تجسی٘

ضط٣ضی  ٍٚت ٝرتٚو ٧بی حيط٥ ثب ٝطتجظ ترههی ٧بی ؾ٤ٚٗ

 ت٤ْی٠ ىطآی٢س زض Notch ضؾب١ی ٝؿیط پیبٛ .(57)ثبق٢س  ٝی

 ایيب حیبتی ١َف ٧ب آٟ ٤ٞ٧ؾتبظی حيؼ ٣ ٍٚت ٧بی زضیچ٦

 ت٤ض پط٣تئی٢ی ضقس ا١س٣تٚیبٗ فط٣ٍی یبىبّ. (58) ٢٢ّس ٝی

Vascular endothelial growth factor A (VEGF-A) ث٦  

 ٧بی زضیچ٦ زی٤اض٥ تكْی٘ زض ّٚیسی، ٝیت٤غٟ یِ ف٤٢اٟ

 tricuspid) ّبؾپیس تطی ٧بی زضیچ٦ ٝب٢١س ثغ٢ی، - ز٧ٚیعی

valve) ٝیتطاٗ ٣ (mitral valve) ؾغح تنییط زض. زاضز ١َف 

 ٣ اىعایكی ثبقس چ٦ ٍٚت، ت٤ْی٠ ٝطاح٘ ی٠ زضپط٣تئ ای٠ ثیبٟ

 زی٤اض٥ ١َم ٝب٢١س ٍٚجی ٝبزضظازی ٧بی ١َم ثب ّب٧كی، چ٦

 ٝؿیط ، زضچ٢ی٠ ٧ٜ .(59) اؾت ٝطتجظ ثغ٢ی  -ز٧ٚیعی

 Sonic hedgehog (SHH) ثیبٟ غٟ Hedgehog ضؾب١ی پیبٛ

 ٝطاح٘ زض. ضط٣ضی اؾت ٍٚت ثغ٢ی ی ثی٠ زی٤اض٥ تكْی٘ ثطای

 ؾتیل ٧بی ؾ٤ٚٗ ٨ٝبرطت ثبفج ٝؿیط ای٠ یبٟ،ض٣ ت٤ْی٠ ا٣ٙی٦

 ذط٣ری ٝزطای یق٢ی ٍٚت، تكْی٘ ا٣ٙی٦ ْٝبٟ ث٦ ٍٚجی فهجی

 ای ٦ّ ق٤ز، ث٦١٤ٖ ٝی (cardiac outflow tract) ٍٚت

 ىبّت٤ض ٢٢ّس، ٝی زضیبىت ضا SHH ؾی٢ٖبٗ ٦ّ ٧بیی ؾ٤ٚٗ

 secondٍٚجی یب  حب٤١ی٦  ١بحی٦ زض ضا GATA4 ض٤١٣یؿی ٍٚجی

heart field (SHF) ٗپط٣تئی٠ . (60) ؾبظ١س ٝی ىقبBMP ٦ّ 

 اظ ٢ّس، ٝی فٞ٘ TGF-β ٧بی ؾیت٤ّبی٠ اثطذب٤١از٥ ٝؿیط زض

 زض ضط٣ضی ١َف ،Smad ض٤١٣یؿی ىبّت٤ض ؾبظی ىقبٗ عطیٌ

 ایيب first heart field (FHF)یب  ٍٚجی ا٣ٙی٦ نيح٦ تكْی٘

 زض ضقس ٝحس٣زّطزٟ ثب ١یع اؾیس ضتی٤٢ئیِ. (61) ٢ّس ٝی

. زاضز ٝكبضّت ٍٚت ت٤ْی٠ ت٢ؾیٜ زض ٍٚجی، حب٤١ی٦ ی ١بحی٦

 اؾت، اؾیس ضتی٤٢ئیِ ؾ٢تع ٝؿئ٤ٗ ٦ّ ،Raldh2 غٟ زض ر٨ف

 اظ ٧بیی ثرف ١تیز٦، زض ،ثطز ٝی ثی٠ اظ ضا ٝحس٣زیت ضقسی ای٠

 ٧بی ١َم ثب ٕیط١س، ٝی ٍٚجی ٢ٝكأ حب٤١ی٦ ی ١بحی٦ اظ ٦ّ ٍٚت

ة ٝؿیط -2. قْ٘ (62-64) قس ذ٤ا٢٧س ٤ٝار٦ ؾبذتبضی

اظ ت٤ْی٠   ضؾب١ی زاضای ١َف فْٞٚطزی ٨ٜٝ زض ٧ط ٝطح٦ٚ یبٛپ

 ز٧س. ٍٚت ض٣یبٟ ضا ١ٞبیف ٝی

: قلب تکَیي در (Epigenetics)صًتيک  ًقص عَاهل اپی

غ١تیِ  اپی تنییطات ٦ّ ا١س زاز٥ ١كبٟ ٧بی ٝتقسزی پػ٧٣ف

(epigenetic modification) ٝب٢١س ٧بیی ْٝب١یؿٜ عطیٌ اظ 

٤١ؾبظی یب  DNA (DNAmethylation،)ٝتیلاؾی٤ٟ 

 (،Chromatin remodelingّط٣ٝبتی٠ ) ضٝسٙی٢ٔ ؾبذتبض

ت٢ؾیٜ ثیبٟ  ( ٧Histone modifications٣یؿت١٤ی ) تنییطات

٧بی RNA( ت٤ؾظ ٧gene expression regulationب ) غٟ

-Long( ٣ ثعضٓ MicroRNAی ٤ّچِ ) میطّس٢٢ّس٥

noncoding RNAs)،) ٟی ت٤اٙی ٤١ّٚئ٤تیس زض تنییط ثس٣

DNA، ٟ٢٢ّس ٣ ٝی ٢ّتطٗ ضا ٧بی زذی٘ زض ت٤ْی٠ ٍٚت غٟ ثیب 

 .(57 ،65-70)زاض١س  CHDایزبز  زض ّٚیسی ١َكی

ٝتیلاؾی٤ٟ : DNA  (DNA methylation)هتيلاسيَى

DNA، غ١تیْی  اپی قس٥ ّكو ٧بی ْٝب١یؿٜ ١رؿتی٠ اظ یْی

 ؾیت٤ظی٠ ٤١ّٚئ٤تیس٧بی ث٦ ٝتی٘ ٕط٥٣ اىع٣زٟ قبٝ٘ اؾت ٦ّ

 ىطای٢س٧بی زض ٣ ( اؾتCpG islands) CpG رعایط زض

 ضقس عی زض .زاضز ١َف ت٤ْی٠ ٍٚت ر٦ٚٞ اظ ٝرتٚو ثی٤ٙ٤غیْی

 DNA ٝتیلاؾی٤ٟ تنییطات ثب ٧ب ّبضزی٤ٝی٤ؾیت ث٤ٚك ض٣یبٟ،

 ( زضdemethylation) زٝتیلاؾی٤ٟ ٤ٝد یِ اثتسا،. اؾت ٧ٞطا٥

ؾبض٤ّٝط  ٧بی پط٣تئی٠ ٦ّ ٧بیی غٟ ٣یػ٥ ث٦ ٍٚجی، ٧بی غٟ

(sarcomere) ت٤ٙس ٤١ظاز، اظ پؽ ٣ ز٧س ٝی ضخ ٢٢ّس، ٝی ّس ضا 

 تنییط ٧ط٦١٤ٕ. ٕیطز ٝی قْ٘ ٝزسز، ض١٣س ٝتیلاؾی٤ٟ

 ثیبٟ ثط تأحیط عطیٌ اظ ت٤ا١س ٝی DNA ٝتیلاؾی٤ٟ زض میطعجیقی

ى٤لات  ىطآی٢س، ای٠ زض .(71)ق٤ز  ٢ٝزط CHD ث٦ ثط٣ظ غٟ،

(Folate)  یب ٣یتبٝی٠B9 ٝتی٘ ٧بی ٕط٥٣ انٚی ٢ٝجـ ف٤٢اٟ ث٦ 

 ١كبٟ ٝغبٙقبت. زاضز حیبتی ١َكی ،DNAٝتیلاؾی٤ٟ  ثطای

ذغط  ت٤ا١س ٝی ٝبزضاٟ ت٤ؾظ ى٤لات ْٝٞ٘ ٝهطه ٦ّ ا١س زاز٥

 Down) زا٣ٟ ؾ٢سضٛ ث٦ ٝجتلا ٤١ظازاٟ زض ضا CHD ایزبز

syndrome) ضز٣ّتبظ  تتطا٧یسض٣ى٤لات ٝتی٠ٚ آ١عیٜ. ز٧س ّب٧ف
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  ٍ ّوکاراىفاطوِ تبزیشی 
 

 Methylenetetrahydrofolate reductase (MTHFR)یب 

 ّب٧ف ن٤ضت زض زاضز، ّٚیسی ١َف ى٤لات ٝتبث٤ٙیؿٜ زض ٦ّ

 تيطً ٣ DNA ایزبز قْؿتٖی زض ث٦ ٢ٝزط ت٤ا١س ٝی ىقبٙیت

 ٦ّ ا١س زاز٥ ١كبٟ ٧ب پػ٧٣ف .ق٤ز ٧ب ّط٤ٝ٣ظ٣ٛ میطعجیقی

 ىطظ١ساٟ زاضای ٝبزضاٟ زض MTHFR پط٤ٝ٣تط اىعایف ٝتیلاؾی٤ٟ

 یبىت٦ اىعایف یت٤ر٨ ٍبث٘ ع٤ض ث٦ ؾ٢سضٛ زا٣ٟ ٣ CHD ث٦ ٝجتلا

 اظ ثبلاتطی ؾغح ،CHDث٦  ٝجتلا ٤ّزّبٟ زض ،چ٢ی٠ ٧ٜ. اؾت

 ای٠ ٦ّ اؾت قس٥ ٝكب٧س٥ ٝتیلاؾی٤ٟ ظیؿتی ١كب١ٖط٧بی

 .(72)اؾت  اضتجبط زض ٍٚجی ی پیچیس٥ ٧بی ١ب٢٧زبضی ثب اىعایف

: (Chromatin remodeling) کزٍهاتيي ًَساسی ساختار

 اظ زیٖط ّط٣ٝبتی٠ یْی ٤١ؾبظی )ضٝسٙی٢ٔ( ؾبذتبض

 ٣اثؿت٦ ث٦ ىقبٙیت چ٨بض ٦ّ اؾت غ١تیِ اپی ٨ٜٝ ٧بی ْٝب١یؿٜ

 SWI/SNFثبقس: ّٞپْٚؽ  ٝی ATP ٝطتجظ ثب ّٞپْٚؽ

(SWItch/Sucrose Non-Fermentable) پط٣تئی٠ ،

Chromodomain helicase DNA-binding (CHD)  ،

 BRG1. حصه پط٣تئی٠  ٣INO80 پط٣تئی٠ Iswiپط٣تئی٠ 

 (،٤١٣SMARCA4یؿی ّس قس٥ ت٤ؾظ غٟ ض  ٢٢ّس٥ )یِ ىقبٗ

 BRG-/BRM-associated factor ّٞپْٚؽ ارعای اظ یْی

(BAF) ٦ّ ٤ٙ٤ٞ٧ٓ ّٞپْٚؽ SWI/SNF زاضاٟ  ٨ٝط٥ زض

 چ٢ی٠ ٧ٜ ثغ٢ی ٣ ثی٠  زی٤اض٥ زض تكْی٘ ١َم ٤ٝرت اؾت،

. ق٤ز ٝی ذط٣ری ٍٚت ٝزطای ٣ ضاؾت ثغ٠ زض ٧بیی ١ب٢٧زبضی

 ،BAFّٞپْٚؽ  ارعای یْی زیٖط اظ ،Baf60cّب٧ف َٝساض 

 زض اذتلاٗ ٍٚت، ٍساٝی ٤١احی زض ١َم ث٦ ٢ٝزط ٧ب ٤ٝـ زض

 ٝزطای ٤ّتب٧ی ٍٚجی زض عی ت٤ْی٠ ر٢ی٠،  ذٞیسٕی ٦ٙ٤ٙ

١بّيبیتی  ای٠، ثط فلا٥٣ .ق٤ز ٝی ثغ٠ ٧یپ٤پلاظی ٣ ذط٣ری ٍٚت

 ٦ّ اؾت ٝطتجظ CHARGE ؾ٢سضٛ ثب CHD7 ٧بپ٤ٚئیسی غٟ

 ثی٠ ی زی٤اض٥ ثی٠ ز٧ٚیعی،  زی٤اض٥ ٧بی ١َم زض ٝجتلایبٟ آٟ،

٤١٤ّتطاّبٗ ٍٚت  ٧بی ١ب٢٧زبضی ٣ ثغ٢ی-ز٧ٚیعی  زی٤اض٥ ثغ٢ی،

(conotruncal heart defects) (73,74)ق٤ز  زیس٥ ٝی.  

 Histone) ّا تغييزات ضيويایی ّيستَى

modifications) :ٜقبٝ٘ احط ٧یؿت١٤ی تنییطات ٧بی ْٝب١یؿ 

 ،Histone deacetylases (HDACs)زاؾتیلاظ٧ب یب  ٧یؿت٤ٟ

 Histone acetyltransferases یب   اؾتیلاظ٧ب ٧یؿت٤ٟ

(HATs) یب تط١ؿيطاظ٧ب ٝتی٘ ٧یؿت٤ٟ ٣Histone 

methyltransferases (HMT)   ثطDNA حصه  .ق١٤س ٝی

 ٧بی ضز٥ ظایب ثب زض ؾ٤ٚٗ HDAC9 ٣ HDAC5 ٧بی پط٣تئی٠

٦ّ  SMYD1 حصه .(75)اؾت  ٝطتجظ ثغ٢ی ثی٠ زی٤اض٥ ١َم

 ثغ٠ ٧یپ٤پلاظی ٤ٝرت یِ ٝتی٘ تطا١ؿيطاظ ٧یؿت١٤ی اؾت

، یِ ٝتی٘ تطا١ؿيطاظ ٧یؿت١٤ی زیٖط، WHSC1حصه  .ق٤ز ٝی

 ٝطتجظ ثغ٢ی ثی٠ زی٤اض٥ ٣ ز٧ٚیعی زی٤اض٥ ثی٠ ٧بی ١َم ثب

 ٧بی ضز٥ ظایب زٝتیلاظ زض ؾ٤ٚٗ ٧یؿت٤ٟ حصه ،چ٢ی٠ ٧ٜ .اؾت

 ٣ ضاؾت ثغ٠ ز٣ٕب٦١ ذط٣ری ٝب٢١س ای، پیچیس٥ ٧بی ١ب٢٧زبضی ثب

 .(76)اؾت  ٧ٞطا٥ (٧hyper trabeculationبیپطتطث٤ْلاؾی٤ٟ )

 زضنس 2 تب 1 ت٨٢ب: صًَم( Non-coding)  ًَاحی غيز کذکٌٌذُ

 پیط٣ی «Central dogma» اظ ان٘ ا١ؿبٟ غ٤١ٝی DNA اظ

 ٣ ق٤ز ٝی ض٤١٣یؿی RNA ث٦ DNA ٦ّ ٝق٢ی ای٠ ث٦ ٢ّس، ٝی

 ضنس زیٖط،ز 98حس٣ز . ق٤ز ٝی تطر٦ٞ  پط٣تئی٠ ث٦ ؾپؽ

میطّس٢٢ّس٥  DNA آٟ ث٦ ٦ّ ١یؿت٢س پط٣تئی٠ ّس٢٢ّس٥

(Non-coding DNA )زضنس اظ  20حس٣ز . ق٤ز ٝی ٕيت٦ ١یع

ىبیس٥ یب  ثی»٦ّ پیف اظ ای٠ اظ ١ؾط فْٞٚطزی  DNA ای٠

junk » ٝرتٚو ثؿیبض  زاضاٟ ٨ٝط٥ ٝیبٟ زض قس١س، ذ٤ا١س٥ ٝی

 فْٞٚطز٧بی ٧ب آٟ زضنس 80 حس٣ز ٣ ا١س قس٥ حيبؽت

 ٧بیRNA .(77) زاض١س ثی٤قیٞیبیی ٨ٝٞی زض ؾ٤ٚٗ

 زض ّٚیسی ف٤اٝ٘ ف٤٢اٟ ث٦ اذیط ٧بی ؾبٗ زض میطّس٢٢ّس٥

 ر٦ٚٞ اظ ا١ؿب١ی، ٧بی ثیٞبضی ا٤١اؿ ث٦ اثتلا ذغط اىعایف

 ثب ٧ب ٤ْٙ٤ٝٗ ای٠. ا١س قس٥ ق٢بؾبیی ٍٚت، ٝبزضظازی ٧بی ثیٞبضی

 ٣ ٧ب، ّبضزی٤ٝی٤ؾیت تْخیط ض٤١٣یؿی، ىبّت٤ض٧بی ت٢ؾیٜ

 ٨ٝٞی ١َف اؾْٚتی، ٣ ٍٚجی فضلات ت٤ْی٠ ٣ تٞبیع چ٢ی٠ ٧ٜ

 اظ فؾیٞی ثرف .(78-81)٢٢ّس  ٝی ایيب ظیؿتی ىطآی٢س٧بی زض

 فْٞٚطز٧بی ق٢بؾبیی ثطای تلاـ حبٗ زض ١٤٢ّی، تحَیَبت

 اؾت، تب ٧بی میطّس٢٢ّسDNA٥ ثطای رسیس ثی٤قیٞیبیی

 ٤ْٙ٤ٝٙی، ٧بی ى٤٢تیپ ث٦ ضا حبن٘ اظ تحَیَبت ٧بی زاز٥

 زٙی٘ تب پیف اظ ای٠، ث٦. ٢ّس  ٝطتجظ پبت٤ٙ٤غیْی ٣ عی٤ٙ٤غیْیىی

 ٣ ٧ب ا٤ٖٙضیتٜ ٣ر٤ز فسٛ ٣ ا١ؿبٟ ٧بی غ٤١ٛ زاز٥ ّٞج٤ز

 ٣ فْٞٚطز ثب ١بزض یب ٤١ؽ٤٨ض DNA اضتجبط ثطای ٧بیی ض٣ـ

 ٍبث٘ میطّس٢٢ّس٥ ٧بی ظایی ٣اضیب١ت ى٤٢تیپ ثیٞبضاٟ، ثیٞبضی
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 (CHD) قلب هادرسادی ّای بيواری صًتيکی اپی ٍ صًتيکیعلل 

… ّای ایزاى ضيَع چاقی در داًطجَیاى دختز داًطگاُ  

 

 اضائ٦ ق٤ا٧سی ،ٝغبٙقبت اظ ثطذی حبٗ، ای٠ ثب. ١ج٤ز ثطضؾی

-ٍٚجی ت٤ْی٠ ثطای ٧بی میطّس٢٢ّس٥ غ٤١ٛ، ثرف ٦ّ ز٢٧س ٝی

 ١بزض ٧بی ٣اضیب١ت ٝخبٗ، ف٤٢اٟ ث٦. (82)٧ؿت٢س  ضط٣ضی فط٣ٍی

 اذتلاٗ ثب ایزبز ا٣ضاٛ،-٤٧ٙت ؾ٢سضٛ زض میطّس٢٢ّس٥ ٤ٞ٧ظی٤ٖت

٧بی CHD ثبفج ثط٣ظ ٍٚت، اذتهبنی ٢٢ّس٥ ف٢بنط ت٢ؾیٜ زض

 ١كبٟ ٦ّ زاضز ٣ر٤ز ق٤ا٧سی ٢ی٠چ ٧ٜ. (83)ق١٤س  ٝی ایع٦ٙ٣

 ١عزیْی زض ٤١ؽ٤٨ض میطّس٢٢ّس٥ ١بزض ٧بی ٣اضیب١ت ز٢٧س ٝی

ثیٞبضاٟ،  ٧بی ٕط٥٣ ، زضCHD قس٥ ٝطتجظ ثب ق٢بذت٦ ٧بی غٟ

 حتی ٣ ق١٤س ٝی ٝكب٧س٥ ثیكتط ١ؿجت ث٦ ٕط٥٣ ٢ّتطٗ،

 ثیبٟ ٤١ؽ٤٨ض، میطّس٢٢ّس٥ ٧بی ٣اضیب١ت ای٠ اظ ای ظیطٝز٤ٞف٦

 ٝغبٙقبت إطچ٦ .)84( ز٢٧س ٝی تنییط١یع  ضا CHD ٧بی غٟ

 ثطذ٤ضزاض١س، ٝحس٣زی آٝبضی ٍسضت اظ غ٤١ٛ، ؾغح زض ٧ٞطا٧ی

 ثب اضتجبط زض قبیـ ی میطّس٢٢ّس٥ ٧بی تب٤٢ّٟ، ٣اضیب١ت اٝب

 ٣ ای زی٤اض٥ ٧بی ١َم زض ٣یػ٥ ث٦ ٝبزضظازی، ٍٚجی ٧بی ثیٞبضی

ا١س  ق٢بؾبیی قس٥ چپ ثغ٠ ذط٣ری ٝزطای ٧بی ا١ؿسازی ١َم

 ثب CHD ٕط٥٣ چ٨بض ٦ّ آ١بٙیع -ٝتب یِ اذیطاً،. (87-85)

 َٝبیؿ٦ TOPMed ٝطرـ پ٢٘ ثب ضا ٢٢ّس٥ قطّت 55,342

 ضا CHD ذغط ثب ٝطتجظ ٤ٍٝقیت ّط٤ٝ٣ظ٣ٝی 16 اؾت، ّطز٥

 ٧بی غٟ ث٦ ٤ٝضز 13 ٤ٍٝقیت، 16 ای٠ اظ. )88) ّطز ق٢بؾبیی

 ا٧ٞیت ثط ٧ب یبىت٦ ای٠. ق١٤س ٝی ٝطث٤ط ٍٚجی ت٤ْی٠ ثب ٝطتجظ

ث٨تط  زضُ ٣ میطّس٢٢ّس٥ غ٤١ٛ فْٞٚطزی ١َف ثطضؾی كتطثی

 .(89)٢٢ّس  ٝی تأّیس CHD اثتلا ث٦ اؾتقساز اضتجبط آٟ ثب

MicroRNAّا  (miRNA)ّا در بزٍس ٍ ًقص آى 

CHDMicroRNA٤ّچِ ٧بی ٤ْٙ٤ٝٗ :٧ب RNA 

 ثیبٟ ٦ّ( ٤١ّٚئ٤تیس 22 تب 19 ع٤ٗ ثب) ٧ؿت٢س ای میطّس٢٢ّس٥

. ٢٢ّس ٝی ت٢ؾیٜ ض٤١٣یؿی اظ پؽ ؾغح زض ضا ٧ب ی٤ّبضی٤ت زض غٟ

 ضؾبٟ پیبٛ RNA اظ UTR'3 ١بحی٦ ثب تقبٝ٘ زض ٧ب ٤ْٙ٤ٝٗ ای٠

(mRNA) ،(90, 91)ق١٤س  ٝی غٟ ثیبٟ آٟ اظ ٝب١ـ غٟ ٧سه. 

 RNAٝیْط٣ یِ ض٤١٣یؿی ثب ٧ب زض ا١ؿبٟ،RNAٝیْط٣ ت٤ٙیس

 ٦ّ ق٤ز ٝی آمبظ II پٚیٞطاظ RNA ت٤ؾظ (pri-miRNA)ا٣ٙی٦ 

 ت٤ؾظ ؾبذتبض ای٠. اؾت ٝب٢١س ؾ٢زبً ؾبذتبضی حب٣ی

ؾبظ  پیف یِ ث٦ DROSHA-DGCR8 ّٞپْٚؽ

 ا١ت٨بی ثب ٤١ّٚئ٤تیسی 90 تب RNA (pri-miRNA) 60ٝیْط٣ 

  ؾبظ ای٠ پیف. ق٤ز ٝی پطزاظـ UTR'3چؿج٢س٥ زض 

 ث٦ ٣اثؿت٦ زض ىطای٢سی XPO5 پط٣تئی٠ عطیٌ اظ RNAٝیْط٣

RAN-GTP ت٤ؾظ  ٦ّ ربیی ق٤ز، ٝی ٢ٝتَ٘ ؾیت٤پلاؾٜ ث٦

DICER (RNase III endoribonucleases٣ ) 

Transactivation response RNA binding protein 

(TRBP) تجسی٘ ٤١ّٚئ٤تیسی 22 تب 19 ای ضقت٦ ز٣ یِ ث٦ 

 پبیساضی ٣ پ٤ضی٠ ٝحت٤ای اؾبؼ ثط ضقت٦، ٨١بیتب یِ. ق٤ز ٝی

ّٞپْٚؽ  زض ٣ قس٥ ا١تربة ،UTR'5 ا١ت٨بی تط٤ٝزی٢بٝیْی

RNA-induced silencing complex (RISC) ٛازمب 

 ٧سه ضا mRNA تطر٦ٞ ٨ٝبض یب ١بپبیساضی ترطیت، تب ق٤ز ٝی

 ت٤ؾظ آٟ ٧سه ٣ miRNA . ثط٢ْٞ٧ف(92)٢ّس  ٧سایت

 زض 8 تب 2 قبٝ٘ ٤١ّٚئ٤تیس٧بی ) seed region ی ١بحی٦

5'UTR ٝیْط٣RNAاتهبٗ ٧بی ٝح٘. ق٤ز ٝی ٕطی ( ٝیب١زی 

 RNA (Reverse-complementaryٝیْط٣ ٝق٤ْؼ ْٝٞ٘ ٣

miRNA binding sites) ث٦ ز٢٧س٥ پبؾد ف٢بنط ف٤٢اٟ ث٦ ٦ّ 

 ٤١احی زض ٝق٤ٞلاً ق١٤س، ٝی ق٢بذت٦ ١یع RNA  (MREs)ٝیْط٣

3'UTR اظ RNAضؾبٟ پیبٛ ٧بی (mRNA )زاض١س، ٍطاض ٧سه 

 ١یع پط٣تئی٠ ّس٢٢ّس٥ ت٤اٙی یب UTR'5 ٤١احی زض ت٤ا٢١س ٝی اٝب

٧بی  زض ثی٠ ٦١٤ٕ ٧بmiRNA ذیثط .(92)ثبق٢س  زاقت٦ ٣ر٤ز

ثیبٟ ٧بی ذبنی  ثبىتا١س ٣ زض  قس٥ تؽبحيٝت٤٢ؿ رب٤١ضی 

ضقس،  زض ،٧بmiRNAتی ثبىاذتهبنی . ای٠ ثیبٟ ق١٤س ٝی

 ٧بی  ؾط٤١قت ضز٥ ثطای ٕیطی ، تهٞی٧ٜب ثبىت تٞبیع تْخیط ٣

اظ ٝیبٟ  احطٕصاض اؾت. ،ثبىت homeostasis چ٢ی٠ ٣ٜ٧  یؾ٤ٚٙ

miRNAق١٤س ٍٚت ثیبٟ ٝیثبىت ذبل زض  ٧بیی ٦ّ ث٦ ع٤ض ،

miR-1 ٟتطی٠ ث٦ ف٤٢اٟ ىطا٣ا miRNA  ٟزض ٍٚت ر١٤سٕب

ی ضا ٧بی ٍٚجmiRNA% اظ 45ّ٘حس٣ز ) قس٥ اؾتق٢بؾبیی 

، miR-1b ،miR-1d ،miR-133 ،miR-206 .ق٤ز( قبٝ٘ ٝی

miR-143 ٣ miR-208 ، قفmiRNA  ثب ثیبٟ اذتهبنی 

 119ؾی ثیبٟ ٧ؿت٢س ٦ّ اظ ثطض زض فض٦ٚ اؾْٚتی ٣ ٍٚت

. (93, 94)٧بی ا١ؿبٟ ٣ ٤ٝـ یبىت قس١س  زض ا١ساٛ RNAٝیْط٣

زض  miR-208b، ٣ miR-1 ،miR-133زض ای٠ ٝیبٟ، ١َف 

 ای٠. (95-97)ت٤ْی٠ ض٣یب١ی ٍٚت ا١ؿبٟ تبئیس قس٥ اؾت 

miRNAث٦ ف٤٢اٟ ،٧بی اذتهبنی فض٦ٚ MyomiRs 
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  ٍ ّوکاراىفاطوِ تبزیشی 
 

 ٢٢ّس ٍٚت ایيب ٝی ت٤ْی٠زض  اؾبؾی١َف ٣   ٕصاضی قس١س ١بٛ

زض ٢ّبض ٧ط  3زض قْ٘  ٧بmiRNA. ثطذی اظ ای٠ (98)

٧ط٦١٤ٕ اذتلاٗ ٣ ر٨ف  ا١س. ی ت٤ْی٢ی ١ٞبیف زاز٥ قس٥ ٝطح٦ٚ

٦ّ  ٧DNAبی میط ّس٢٢ّس٥ ض٣ی   RNAرسیس زض ٝح٘ اتهبٗ 

ت٤ا١س  ٝی ،٧ب تنییطی ایزبز ٢ّس زض ١َف ٣ فْٞٚطز ت٢ؾیٞی آٟ

ۀ غبٙقٝق٤ز. ث٢بثطای٠  CHDثبفج اىعایف اؾتقساز اثتلا ث٦ 

٧بی    ت٤ا١س یْی اظ ضا٥ ٝی ،٧سه ٧بی غٟ UTR'٤١3احی ١ؾیط 

٨ٜٝ تكریم ْٝب١یؿٜ پبت٤غ١ع ای٠ ثیٞبضی ٣ حبئع ا٧ٞیت 

 .(99،100)ٝغبٙق٦ ثیكتط ٝحََبٟ ثبقس 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
 ثبقس. ٝطث٤ع٦ ٝی ٧miRNAب ثیب١ٖط ت٢ؾیٜ ىبّت٤ض ض٤١٣یؿی ت٤ؾظ  ىٚف ٍٚت. ضقس ٝرتٚو ٝطاح٘ ت٢ؾیٜ زض ّاmiRNA. ١َف 3قْ٘ 

 ٝؿیط: OFT ٝیب١ی، ذظ: ML چپ، ثغ٠: LV چپ، ز٧ٚیع: LA چپ،: L ثغ٢ی، ثی٠ ؾپت٤ٛ: IVS ٍٚجی، ؾبظ پیف ٧بی ؾ٤ٚٗ: CPC آئ٤ضت،: Aoاذتهبضات: 

 ضاؾت، ز٧ٚیع: RA ضاؾت،: R ٤ی،ضی ت٦٢: PT ا٣ٙی٦، ذظ: PS ا٣ٙی٦، ضاؾت ز٧ٚیع: PRA ا٣ٙی٦، چپ ز٧ٚیع: PLA ٍٚجی، ا٣ٙی٦ ١بحی٦: FHF ذٚيی،: P ذط٣ری،

RV :ضاؾت، ثغ٠ SHF :ٍٚجی، حب٤١ی٦ ١بحی٦ Tr : (101, 102)تطاث٤ْلا. 
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  ٍ ّوکاراىاطوِ تبزیشی ف
 

lncRNAّا در بزٍس ٍ ًقص آى ّا CHD:  RNA ٧بیی ٦ّ

ٝحه٤ٗ  ث٦ ٧یچ٤١ّٚئ٤تیس ث٤ز٥ ٣  200ع٤ٙكبٟ ثیكتط اظ 

 ٧بی میطRNA ، زض یِ زؾت٦ ث٦ ١بٛق١٤س ی تطر٦ٞ ١ٞیپط٣تئی٢

 ٧بlncRNAیب  ((Long-noncoding RNAs سث٢ٚ ٢٢ّس٥ّس

 ثب ت٢ؾیٞبت پیطایكی،٧ب ٝق٤ٞلاً lncRNA .ق١٤س ٝیث٢سی  ٕط٥٣

 زٛ ٣ UTR'5زض ر٨ت  ق١٤س، یِ ّلا٧ِ ثطـ زاز٥ ٝی

poly(A)  3 ر٨ت  زض'UTRثیب١ی ٣اثؿت٦ ث٦ ا٧٤ٖٙبی ٣ زاض١س 

 ذ٤ز اظ ثبىت ٍٚت ٝت٤٢ؿ، اظ ر٦ٚٞ ٧بی ثبىت زض ظٝبٟ ٣ ْٝبٟ

 ،٧بlncRNA اّخط ت٤اٙی ٧ب،mRNAثطذلاه . ٢سز٧ ٝی ١كبٟ

ضقیيی زض  (conservationقسٕی ) حيبؽت ٝیب١ٖی٠ع٤ض  ث٦

ای ضا  زاض١س ٦ّ ای٠ اٝط تطزیس٧بی ا٣ٙی٦ ی رب٤١ضی٧ب ٝیبٟ ٦١٤ٕ

٢ّتطٗ ىطآی٢س٧بی ظیؿتی  زض ،٧ب زض ٤ٝضز ا٧ٞیت فْٞٚطزی آٟ

ؾط ١ آ٣ضز. زض ٣اٍـ، ث٦ ٝی٣ر٤ز  ٍٚت ث٦ ت٤ْی٠ٝب٢١س  ،اؾبؾی

ف٤٢اٟ  ٧ؿت٢س. ث٦ ٝرتم ٦١٤ٕ ،٧بlncRNAثیكتط ضؾس ٝی

٧بی lncRNAاظ  زضنس 70ضؾس ٦ّ تَطیجبً  ١ؾط ١ٞی ٝخبٗ، ث٦

زیٖطی زاقت٦  ی ٝكبث٦ زض ٧یچ ٦١٤ٕ ی ثب ت٤اٙی٤ٙ٤ٞ٧ٕ ،ا١ؿب١ی

ت٤ا١س ت٤ا١بیی تحَیٌ ٣ ثطضؾی  ٝی فٚت اظ یِ ؾ٤، ای٠. ثبق٢س

 بی٧ ٝس٧ٗبی ذبل ا١ؿبٟ ضا زض lncRNA فْٞٚطزی

 ز٧س ٦ّ ١كبٟ ٝی ،میطا١ؿب١ی ٝحس٣ز ٢ّس ٣ اظ ؾ٤ی زیٖط

lncRNAت٤اٙی ٝكبث٦ ث٦ زٙی٘ فسٛ حض٤ض  ،٧بی میطا١ؿب١ی

ا١ؿبٟ ضط٣ضی  ثط٣ظ ثیٞبضی زضثطای ، ٧ب زض غ٤١ٛ ا١ؿبٟ آٟ

ا١ؿب١ی  lncRNA حبٗ، ثیف اظ ٧عاض ٤ٙ٤ٞ٧ٓ ١یؿت٢س. ثب ای٠

ز٧س  ٝی ٦ّ ١كبٟ قس٥ اؾت٧ب ق٢بؾبیی  احتٞبٙی زض ؾبیط ٦١٤ٕ

٧ب ٠ْٞٝ اؾت ثطای ت٢ؾیٜ ىطآی٢س٧بی lncRNAثؿیبضی اظ

ا٧ٞیت زاقت٦ ثبق٢س. زض ٣اٍـ، ٝغبٙقبت  ای قس٥ حيبؽتظیؿتی 

in vivo ٗ٧بی اذیط ثط ض٣ی ٦ّ زض ؾب lncRNA ٛ٧ب ا١زب

٧ب ثطای lncRNA ا١س ٦ّ ا١س، ٧یچ قْی ثبٍی ١ٖصاقت٦ قس٥

اض١س، اظ ا٧ٞیت ظیبزی ثطذ٤ضز ر٢ی٠، فط٣ٍی -ؾلاٝت ٍٚجی

ث٦  ٍٚتت٤ْی٠ ثطای  lncRNA چ٢سی٠ ١َف ع٤ضی ٦ّ ث٦

٧ٞب٢١س  اؾت.٧بی حیبتی ٍٚجی ضط٣ضی  پط٣تئی١٠َف  ی ا١ساظ٥

ی ٍٚت، اظ ٧ب ٧ب زض تٞبٛ ا٤١اؿ ؾ٧lncRNAٗ٤ٚب،  ؾبیط ثبىت

٧بی فض٦ٚ  ؾ٤ٚٗ، ٧بی ا١س٣تٚیبٗ ؾ٤ٚٗ، ٧ب ّبضزی٤ٝی٤ؾیتر٦ٚٞ 

٧ب زض lncRNA. ق١٤س یبىت ٝی ٧ب ٣ ىیجط٣ثلاؾت نبه فط٣ٍی

زی٢بٝیِ ٣ ع٤ض  ق١٤س ٣ ث٦ ٍٚت ثیبٟ ٝی ت٤ْی٠تٞبٛ ٝطاح٘ 

-ِّٞف٤٢اٟ  ٧ب ثlncRNA٦س. ق١٤ پ٤یبیی ت٢ؾیٜ ٝی

٧بی ض٤١٣یؿی ٣  قج٦ْ (co-regulators) ٧بی ٢٢ّس٥ ت٢ؾیٜ

٧بی RNA ٧ب ٣ پط٣تئی٠ اظ ٝتكْ٘ ضؾب١ی، پیبٛٝؿیط٧بی 

ای٠  زیٖط ٣ ٧ٞطا٥ ثب ارعایٝكبضّت زاض١س  ،زیٖط  ٢٢ّس٥میطّس

٤ٝضز ١یبظ ثطای  ٧بی ا٤ٖٙی زٍیٌ ثیبٟ غٟقج٦ْ ت٢ؾیٞی، 

ضا  ٧بی ٝكرم زض ٤ٍٝقیت ٣ ظٝبٟ عجیقی ٍٚت ت٤ْی٠

 ت٢ؾیٞی،٧بی  اذتلاٗ زض ای٠ قج٧٦ْط٦١٤ٕ ٢٢ّس.  ٧ٞب٢٧ٔ ٝی

. ٍٚت زاقت٦ ثبقس ی ا٣ٙی٦ ت٤ْی٠ت٤ا١س تبحیطات ٣یطا١ٖطی ثط  ٝی

 ،ٍٚت  ا٣ٙی٦غ١ع ٧بی ٍٚجی زض ع٤ٗ ٤ٝضىlncRNA٤ ذتلاٗ زضا

 cell) ٍٚجی ؾ٤ٚٙی ٧بی تق٨س ضز٥ ١َم زضت٤ا١س ٢ٝزط ث٦  ٝی

lineage commitment) ، تكْی٘ ثغ٠ ٣ رساقسٟض١٣س 

ایزبز ع٤ض ّٚی،  ٦ث. (103, 104) ق٤ز زض ٍٚت ٧ب زی٤اض٥ نحیح

، ضٍبثت miRNA، پبیساض٢٢ّسٕی ؾبذتبض miRNAؾبظ  پیف

٣ اتهبٗ  miRNA، رصة ثطای ت٢ؾیٜ ض٤١٣یؿی miRNAثب 

، miRNA ت٢ؾیٞیىقبٙیت  ّطزٟ ث٦ آٟ ٣ زض ١تیز٦ ٨ٝبض

 ٣RNA  ٢ّDNAف ثب پط٣تئی٠ ٣  ثط٧ٜ ٣ ایزبز زاضثؿت

ؾبذتبض٧بی ّٞپْٚؽ ضیج٤١٤ّٚئ٤پط٣تئی٠(، تكْی٘ تكْی٘ )

فٞ٘ ث٦ ٣  DNA ی ا ٦ضقتثب اتهبٗ ث٦ ز٣  (triplex) تطیپْٚؽ

اظ  ،ضا٢٧ٞبی ربثزبیی ىبّت٤ض٧بی ت٢ؾیٞی زض ؾ٤ٚٗف٤٢اٟ 

زض  چ٢ی٠ ٧ٜ. ٧ؿت٢س ٧ب٧lncRNAبی ت٢ؾیٞی  ١َف ر٦ٚٞ

ت٤ْی٠،  ٥ ٢٢ّس ٧بی ت٢ؾیlncRNAٜثؿیبضی اظ حبٗ حبضط، 

ا١س ٦ّ اظ  ثب ٢ٝكأ ٝع٣زضٝی یبىت قس٥ ی،تْخیط ٣ تٞبیع ثبىت

 ٧بیث٦ ف٤٢اٟ ثی٤ٝبضّط ،ض١٣س ایزبز ثیٞبضیۀ ٝغبٙقر٨ت 

، 6 زض رس٣ٗ .(105, 106)٤ْٙ٤ٝٙی ٍبث٘ ت٤ر٦ ٧ؿت٢س 

٧بی احطٕصاض زض ت٤ْی٠ ٍٚت ث٦ ٧ٞطا٥ lncRNAاظ   قٞبضی

ثركی اظ  4اؾت ٣ زض قْ٘   ٧ب ١بٛ ثطز٥ قس٥ ١َف آٟ

ث٦ ته٤یط ّكیس٥ قس٥ اؾت  lncRNAفْٞٚطز٧بی ؾ٤ٚٙی 

(103).
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 ٧بی ٝطتجظ ثب ت٤ْی٠ ٍٚت ثب فْٞٚطز٧بی ق٢بؾبیی قس٥.lncRNAٝكرهبت ثطذی اظ  :6رس٣ٗ

 lncRNA ًام هکاًيسن عولکزد هحل بياى

 PRC2 ای٢تطّك٠ ثب  تٞبیع ّبضزی٤ٝی٤ؾیت ٍٚت )٤ٝـ(
Braveheart 

(Bvht) 

 ّبضزی٤ٝی٤ؾیت
ٝحبىؾت اظ ٍٚت زض ثطاثط اذتلالات ١بقی اظ پیطی ٣ 

 آؾیت
 قس٥ ٝیب١زی ٝیت٤غ١یِ ض٤١٣یؿی ثبظزاض١س٥

 ؾطٛ( ث٦ ز٢٧س٥ پبؾد )ىبّت٤ض  SRF ت٤ؾظ
CARDINAL 

 PRC2 Carmen ای٢تطّك٠ ثب  ٤ؾتبظی٤ٝی ٣ حيؼ ٧تٞبیع ٍٚج ؾبظ ٍٚجی ٧بی پیف ؾ٤ٚٗ

 اظ پؽ ٧ب ىیجط٣ثلاؾت
 ٍٚجی ؾْت٦

 cfast آٟ ٨ٝبض ٣ COTL1 اتهبٗ ثب ضٍبثت ٧ب ؾبظی ىیجط٣ثلاؾت ٝكبضّت زض ىقبٗ

 ٧بی ٝطتجظ ثب ٧یپطتط٣ىی ٍٚجی اَٙبی غٟ ٍٚت
 اظ ر٤ٕٚیطی ٣ PRC2 اتهبٗ زض اذتلاٗ
 .آٟ فْٞٚطز

Chaer 

 ٜ ثیبٟ غٟ زض ع٤ٗ ٧یپطتط٣ىیت٢ؾی ّبضزی٤ٝی٤ؾیت
 یِ ف٤٢اٟ ث٦) miR-489 رصة یب ٨ٝبض

 ٤ْٙ٤ٝٙی( اؾي٢ذ
Chrf 

 ٨ٝبض آپ٤پت٤ظ پؽ اظ آؾیت ٝی٤ّبضزی ٍٚت
 ؾیت٤پلاؾٞی ا١تَبٗ اظ ر٤ٕٚیطی ٣ اتهبٗ

PARP1. 
CRNDE 

٧بی ا١س٣تٚیبٗ  ؾ٤ٚٗ
 فط٣ٍی

 miR-134 DIGIT ٨ٝبض ٧بی ا١س٣تٚیبٙی تكْی٘ ٦ٙ٤ٙ

 ؾبظ ٧بی پیف ؾ٤ٚٗ
 ٝع٣زضٛ ٍٚجی

 ٍٚت ت٤ْی٠ت٢ؾیٜ ثیبٟ غٟ ٍٚجی زض ع٤ٗ 
 ز٢٧س٥ تنییط ٧بی ّٞپْٚؽ ث٦ اتهبٗ

 .ّط٣ٝبتی٠
Fendrr 

 ّبضزی٤ٝی٤ؾیت
 ٠ْٞٝ اؾت زض اؾتطؼ اّؿیساتی٤ پؽ اظ ؾْت٦ ٍٚجی

(MI) ١َف زاقت٦ ثبقس 
 ٨ٝmiR-195 FGD5-AS1بض

 ّبضزی٤ٝی٤ؾیت
 ظای ٍٚجی ت٢ؾیٜ غٟ پؽ اظ ٤ٝار٦٨ ثب ف٤اٝ٘ اؾتطؼ

 ٝرتٚو
 miR GAS5 ٨ٝبض چ٢سی٠ 

 Hand2 ت٢ؾیٜ ٢ٝيی ثیبٟ ٍٚت ض٣یبٟ
 زض ٝكبضّت ٣ ّط٣ٝبتی٠ ث٦ اتهبٗ

 ض٤١٣یؿی
Handsdown 

 ٨ٝmiR-1 HOTAIRبض/رسة  ٨ٝبض آپ٤پت٤ظ پؽ اظ آؾیت ٝی٤ّبضزی ّبضزی٤ٝی٤ؾیت

 تٞبیع ٍٚجی ٧بی ث٢یبزی  ض٣یب١ی ؾ٤ٚٗ
 ث٦ ّط٣ٝبتی٠ ٧بی ز٢٧س٥ تنییط رصة
 .Mesp1 ٢٢ّ٥س ت٤َیت

Linc1405 

 ضیپطىی٤غٟ-ّب٧ف آپ٤پت٤ظ زض ع٤ٗ ایؿْٞی ّبضزی٤ٝی٤ؾیت
 ا١تَبٗ اظ ر٤ٕٚیطی ٣ Bclaf1 ث٦ اتهبٗ
 .ای ٧ؿت٦

LncCIRBIL 

 ث٦ ٝجتلا ثیٞبضاٟ ؾطٛ
 ٍٚجی ١بضؾبیی

 miR-532-3p. MALAT1 رصة یب ٨ٝبض ٝكبضّت زض اٙت٨بة زض ع٤ٗ آؾیت ٝی٤ّبضزی

 Meteor .٢٢ّس٥ ت٤َیت عطیٌ اظ ض٤١٣یؿی ت٢ؾیٜ ٍٚجی ؾبظ پیفتٞبیع ٝع٣زضٛ ث٦  ٝع٣زضٛ

 BRG1. MyHeart ٧ٚیْبظ ٨ٝبض ٝحبىؾت اظ ٍٚت زض ثطاثط ٧یپطتط٣ىی پبت٤ٙ٤غیِ ٍٚت

 ٨ٝmiR-216a NR_045363بض یب رصة ٧ب ٝكبضّت زض تْخیط ّبضزی٤ٝی٤ؾیت ّبضزی٤ٝی٤ؾیت

 ٨ٝmiR-135a OIP5-AS1بض یب رصة  زاقت٦ ثبقس ٠ْٞٝ اؾت زض پبت٤غ١ع آتط٣اؾْٚط٣ظ ١َف ؾ٤ٚٗ/ؾطٛ ا١س٣تٚیبٗ

 PRC2. Ppp1r1b ا١ساذت٠ زاٛ ث٦ ٣ اتهبٗ ت٤ْی٧٠بی ٝی٤غ١یِ زض ع٤ٗ  اربظ٥ ث٦ ض٤١٣یؿی غٟ ٍٚت

 .Sirt1 ث٦ ٝطث٤ط mRNA تخجیت ٣ اتهبٗ ٧ب ٝكبضّت زض تْخیط ّبضزی٤ٝی٤ؾیت ّبضزی٤ٝی٤ؾیت
Sirt1 AS 

lncRNA 

 miR-497. TUG1 رصة یب ٨ٝبض ٣ىی ٍٚجیٝكبضّت زض ٧یپطتط ّبضزی٤ٝی٤ؾیت

 ٍٚت ض٣یبٟ
 ٢٢ّس٥ ثطای ثیبٟ ؾبظی زؾتطؾی ث٦ ت٤َیت ىطا٧ٜ

Hand2  ت٤ْی٠زض 
 RNA اظ ٝؿتَ٘ ض٤١٣یؿی

UpperHand 

(Uph) 

 ّبضزی٤ٝی٤ؾیت
 ثبضٕصاضی) TAC اظ پؽ ٍٚت ا١َجبضی ٍبثٚیت ث٨ج٤ز

 (آئ٤ضت ثط ٝست ع٤لا١ی
 ث٦ ٝطث٤ط mRNA پبیساضی اىعایف

RYR2 
ZNF593-AS 
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 (CHD) قلب هادرسادی ّای بيواری صًتيکی اپی ٍ صًتيکی علل

… ّای ایزاى ضيَع چاقی در داًطجَیاى دختز داًطگاُ  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 ٢ّس.  ٧بی ت٢ؾیٞی ضا ایيب ٝی ا٤١اؿ ١َف ٣mRNA  miRNA، پط٣تئی٠، DNAزض تقبٝ٘ ثب  lncRNAزضؾ٤ٚٗ.  ٧lncRNAبی فْٞٚطزی  . ا٤١اؿ ١َف4قْ٘ 

 

 گيزی ًتيجِ

 ٣ غ١تیْی ف٤اٝ٘ ٤ٝضز زض ربٝـ زیسٕب٧ی ٝغبٙق٦ حبضط،

 ٍٚت ٝبزضظازی بی٧ ثیٞبضی ٣ ٍٚت ت٤ْی٠ ثط ٝؤحط غ١تیْی اپی

(CHD )٣ غ٤١ٛ ٣یطایف زض اذیط ٧بی پیكطىت. اؾت زاز٥ اضائ٦ 

 اْٝبٟ پطت٤اٟ، ث٢یبزی ٧بی ؾ٤ٚٗ ٧بی اظ ٍبثٚیت ٕیطی ث٨ط٥

 ىطا٧ٜ ضا ٍٚت احطٕصاض ثط ت٤ْی٠ ٧بی غٟ فْٞٚطز زٍیٌ ق٢بؾبیی

 ٧بی غٟ ظایی ثیٞبضی ٧بی ر٢ج٦ تٞبٛ ٤٢٧ظ ٦ّ ای٠ ثب .ا١س ّطز٥

 ٧بی ض٣ـ اؾت، ١كس٥ ق٢بذت٦ ّبٝ٘ ع٤ض ث٦ CHD ثب ٝطتجظ

 یبىت٠ ٤١یسثرف ٧ب، آظٝبیف عطاحی ث٨ج٤ز تكریهی ٣ رسیس

 ای٠. ٧ؿت٢س ثیٞبضی ای٠ ایزبز زض ّٚیسی ٤ْٙ٤ٝٙی ٧بی ْٝب١یؿٜ

 ت٤ْی٠ ثب ٝطتجظ ىطآی٢س٧بی ثی٢كی ربٝـ پیطا٤ٟٝ تحَیَبت

 ٕصاضاٟ ؾیبؾت ٝحََبٟ، پعقْبٟ ٣ زض اذتیبض ٝترههبٟ، ٍٚت

 ٢ّتطٗ، زض ٧ب یبىت٦ ای٠ ،چ٢ی٠ ٧ٜ. ٝت ذ٤ا٧س ٕصاقتؾلا  ح٤ظ٥

 ٤ٝرت ٣ ث٤ز ذ٤ا٧س ٝؤحط CHD زضٝبٟ ٣ ثی٢ی پیف ٝسیطیت،

 .ذ٤ا٧س قس ٝجتلایبٟ ؾلاٝت اضتَبی

 گشاری سپاط

٧بی زا١كٖب٥ یعز زض ا١زبٛ ای٠  ٤١یؿ٢سٕبٟ َٝب٦ٙ اظ حٞبیت

١ب٦ٝ ّبضق٢بؾی اضقس ذب١ٜ تجطیعی  ٦ّ زض ضاؾتبی پبیبٟپػ٧٣ف 

 ٢٢ّس.  تكْط ٣ ٍسضا١ی ٝیاؾت،  ث٤ز٥

 ١ساضز. حاهی هالی:

 .٣ر٤ز ١ساضز تعارض در هٌافع:

  ًَیسٌذگاى هطارکت

  زض ایس٥، ١ٖبضـ ٣ ٣یطایف َٝب٦ٙ ّٚی٦ ٤١یؿ٢سٕبٟ ٝكبضّت

 .زاقت٢س
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Introduction: Congenital heart diseases (CHD) are complex, multifactorial cardiac disorders that 

result from a combination of genetic, environmental, and epigenetic factors, with genetic factors being 

particularly prominent. This remarkable disease affects approximately 1% of newborns and can occur 

sporadically and familially. Sporadic cases are often associated with novel mutations or newly 

emerging chromosomal abnormalities, while familial cases show different inheritance patterns. 

Advanced research in molecular genetics, especially techniques such as whole-exome sequencing and 

chromosomal microarray analysis, which focus on protein-coding regions of the human genome, has 

identified hundreds of genes associated with the development of CHD. However, despite these 

scientific advances, many of the molecular mechanisms underlying CHD remain unknown. 

Conclusion: Due to modern surgical techniques, the survival rate of affected infants is increasing. 

Deeper insight into the exact causes of this disease is crucial for diagnosing and identifying high-risk 

patients and improving preventive and therapeutic strategies for CHD. This review article aims to 

review and describe the latest discoveries regarding the influence of genetic and epigenetic factors in 

the development of coronary heart disease (CHD). 
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