
 
 
 

 در بیماران مبتلا به سارکوئیدوز مراجعه کننده به BTNL2  ژنrs2076530لدر آل جهش بررسی و تعیین
 بخش ریه بیمارستان دکتر علی شریعتی 

 رضا 3 دکترکورش کمالی2دکترحمید رضا خرم خورشید1 دکترعبدالحمـید مقدسـی1دکترمجتبـی روحـانی1دکترساسان صابر
 4وظیفه مند

  تهران    –- بخش ژنتیک-  دانشگاه علوم بهزیستی و توان بخشی 2دانشکده ي پزشکی - دانشگاه علوم پزشکی تهران     –-  بخش ریــه - بیمارستان دکتر شریعتی 1

  تهران– پژوهشکده ي صارم –- بخش ژنتیک4 پژوهشکده ي ابن سینا- تهران –-بخش اپیدمیولوژي 3

 به آنتی ژن هاي  Tlymphocyte : سارکوئیدوزبیماري مزمن گرانولوماتوزبا علت نامعلوم است که احتمالا پاسخ نامناسب مقدمه
( کمپلکس MHC یکی از مهمترین ژنهاي گروه BTNL2( Butirophylin-like2)محیط از علل بروز آن میتواند باشد. ژن  

میباشد،که نقش تولیدمولکول کمک محرك رادر فرایندفوق دارد. این B71,2واز خانوادة گیرنده هايIIناسازگاري نسجی) کلاس
 این ژن،در این طرح مورد 5در اگزون شمارةrs2076530 اگزون دارد. آلل6واقع است که 6P2 1.3ژن در موقعیت کروموزومی

بررسی قرار گرفته است که قبلاً بعنوان یکی از مهمترین الل هاي جهش یافته در بیماران مبتلا به سارکوئیدوزدر اروپا و امریکا 
 شناسایی شده بود.

 نفر مرد 17 نفر زن و33 بیمار سارکوئیدوزیس مراجعه کننده مراجع به بیمارستان دکتر شریعتی مورد مطالعه قرار گرفتند.(50: روش
 نفر شاهد سالم نیز در همان محدودة سنی برگزیده شدند.قطعۀ ژنوم مربوط باروش نمک اشباع 40سال) . 60 تا40درمحدودة سنی

از لکوسیتهاي محیطی استخراج و پس از تأییدغلظت ،در دستگاه اسپکتروفتومتري،بکمک یک جفت  k به واسطه پروتئین کیناز
 جفت بازازآلل فوق مستقیما مورد آنالیز سکوانسینگ قرار گرفتند . Primer3،490پرایمر طراحی شده در برنامۀ

در آلل G>Atransitionمرد) داراي جهش14زن و26 بیمار(40%از بیماران فوق یعنی80یافته ها:
rs2076530001/0بیمار)فاقداین جهش بودند(10%(20و<P این جهش کدون اختتام زودرس ودرنتیجه پروتئین ناقص .(

 ایجادمیکند.نفرات شاهد نیز فاقد این جهش بودند. در بررسی بالینی فراوانترین درگیري دردستگاه تنفس دیده شد.
: به نظر میرسد آلل فوق در بیماران سارکوئیدوزیس ایران نیزیک آلل شاخص باشد ولذا مطابق بایافته هاي مراکز دیگر نتیجه گیري

:                             "ریسک بالا"دنیا میتوان آن را بعنوان   معرفی کرد. ازینرو پیشنهاد میگردد
-در تشخیص و  درمان وپیش آگهی بیماران سارکوئیدوزیس ، ازتعیین وضعیت این آلل وتغییرات آن درمراکز تحقیقاتی 1  

                                                                                                          . وبخشهاي بالینی مرتبط مدد جست
 - پیشنهاد میشوداگزونهاي دیگر این ژن ونیزژنهاي دیگر،براي یافتن جهشهاي احتمالی مرتبط با سارکوئیدوزیس جستجو شوند.2 

 rs2076530  - آلل  BTNL2ژن –کلید واژه: سارکوئیدوز 
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