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Abstract 
Objective: Familial hypercholesterolemia (FH) is an autosomal dominant disease mainly 
attributed to mutations in the low-density lipoprotein receptor gene (LDLR). This study 
aims to investigate molecular changes in the LDLR gene in patients with high cholesterol 
in individuals from Ardebil Province, Iran. 
Methods : We evaluated 100 patients with suspected FH from Ardebil Province. DNA 
samples using primers LDLR gene and exon 10 PCR-SSCP method was tested and 
modified bands on gel electrophoresis detected and subsequently examined by DNA 
sequencing. 
Results: We evaluated 100 patients with suspected FH, 43 males and 66 females. The 
average age of 50.68 and 281.81 had average cholesterol levels of the subjects. In this 
study, we identified a polymorphism 1413GA LDLR gene. Allele G, 70% of the 
population studied and the A allele is 30% of the subjects to be included. 
Conclusion: The findings of this study showed that polymorphism of the LDLR gene in 
FH 1413GA was not the main role, but could indirectly affect, and possibly other exons of 
the gene or other genes in the development of FH in the region have. 
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 چكيدٌ
ِ   یغالة ازَسٍه یواریت یلیفاه یدزکلغسزٍلویّ :َدف  یتبا گابال   يیدبَخزٍز  یل زًبسُ یخْبؼ زر صى    لیب لز اعر کِ اغلبة تب

تبا   یوباراً یزر ت يییخبا  یتا گابال  يیدَخزٍز یل زًسُیزر صى   یهَلکَل زاذییزغ یهطالؼِ تزرع يی. ّسف اس اؽَز یه دازیا يییخا

 اعر. لیاعساى ارزت ؼریکلغسزٍل تالا زر خو

اًد ي ريش ّ   وبار یت 100هطالؼبِ   يیزر ا: َا م ؽبسًس.   یتزرعب  لیب اعبساى ارزت  ؼبر یاس خو یلیفباه  یودزکلغبسزٍل یهؾبکَ  تبِ 

DNA ًَِرٍػ  يییخبا  یتبا گابال   يیدبَخزٍز  یل زًبسُ یصى   10ّا تبا اعبسدازُ اس اغباس ز ا بشٍى      ًو ٍPCR-SSCP  ؼیاسهبا 

 ؽس. یتزرع DNA یزَال يییزَعط رٍػ زؼ زازُ ؽس ٍ هسؼاقثاً ـیصل الکسزٍفَرس زؾر یرٍ افسِی زییزغ یؽس ٍ تاًسّا

ًدبز هبزز    43تیوار هؾکَ  تِ ّیدزکلغسزٍلوی فاهیلی هطالؼِ ؽسًس کِ اس ایبي زؼبساز    100زر هدوَع زر هطالؼِ حاضز  وتایج:

تبَز. زر ایبي هطالؼبِ یب       81/281ٍ هیباًایي کلغبسزٍل افبزاز هبَرز هطالؼبِ       68/50ًدز سى تَزًس. هیاًایي عٌی افزاز  66ٍ 

زرفبس اس خویؼبر هبَرز     G ،70لی خاییي ؽٌاعایی ؽس کِ فزاٍاًی البل صى  یزًسُ لیدَخزٍز یي تا گاا 1413GA یرسیگٌسر

 ؽس. زرفس اس افزاز هَرز هطالؼِ را ؽاهل هی 30ًیش  Aهطالؼِ ٍ الل 

صى  یزًسُ لیدبَخزٍز یي تبا گابالی خباییي زر      1413GA یرسیگٌسرّای حافل اس ایي زحقیق ًؾاى زاز کِ  یافسِ گيری: وتيجٍ

ّبای زیابز ایبي صى یبا      طَر غیز هغسقین زأثیز تاذارز ٍ احسوالاً ا بشٍى  زَاًس تِ افلی ًسارز ٍلی هیّیدزکلغسزٍلوی فاهیلی ًقؼ 

 ّای زیاز زر ایداز ّیدزکلغسزٍلوی فاهیلی زر ایي هٌطقِ ًقؼ زارًس. صى

 

 PCR-SSCPّیدزکلغسزٍلوی فاهیلی، صى  یزًسُ لیدَخزٍز یي تا گاالی خاییي، : کليد ياشگان

 مقدمٍ

لوی فاهیلی )ّیدزکل  :Familial Hypercholesterolemiaغسزٍ

FH)     تا افشایؼ غلظر خلاعوایی کلغبسزٍل ٍ لیدبَخزٍز یي تبا

 ( هؾبرـ  Low-density lipoprotein: LDLگاالی خاییي )

 
ؽَز، فٌَزیح تالیٌی ایي تیوباری ّوبزاُ تبا افبشایؼ ذطبز               هی

تیؼ اس  .[1] ػزٍقی ٍ هزگ سٍزٌّاام اعر-ّای قلثی تیواری

 .[2] تزًس زُ هیلیَى ًدز زر عزاعز خْاى اس ایي تیواری رًح هی

‏1316‏بهار،‏1،‏‏شماره‏02های‏آسیب‏شناسی‏زیستی،‏دوره‏‏پصوهش  1-1،‏صفحات:
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FH    ی  تیواری صًسیکی غالة ازَسٍهی اعر کبِ زر اثبز

خْؼ زر یکی اس عِ صى  یزًسُ لیدَخزٍز یي تا گابالی خباییي   

(Low Density Lipoprotein Receptor: LDLR ،)

 B (APOB :Apolipoprotein B ٍ )PCSK9اخبببَخزٍز یي 

(Proprotein convertase subtilisin/kexin type 9 رخ )

 LDLزلیل خْبؼ زر صى  یزًبسُ    اغلة تِ FH. [4، 3] زّس هی

 . [5] ؽَز ایداز هی

ُ  یزًسُ  ، خْؼFHززیي ػلر صًسیکی  ؽایغ ّای صى کسکٌٌس

LDL  تَاس هسؾبکل اس   45اعر. ایي صى تا اًساسُ زقزیثی  18کیل

 19ی کَزبباُ کزٍهببَسٍم  رٍی تبباسٍ ایٌسببزٍى 17ا ببشٍى ٍ 

(19p3.13اٍقغ ؽسُ اعر. ایي صى ؽبؼ ًاحیبِ ػولکبززی     ( 

 ُ  860کٌس کِ هسؾکل اس  را کس هی LDLهزتَط تِ خزٍز یي  یزًس

هٌدز تبِ   LDL  یزًسُ کاّؼ زر فؼالیر. [5] اعیس اهیٌِ اعر

ٍ زر ًسیدببِ  LDL (LDL-C)کبباّؼ کازاتَلیغببن کلغببسزٍل  

 600زاکٌَى تیؼ اس  .[6]ز ؽَ افشایؼ عطح کلغسزٍل ذَى هی

ٍ زرج ًَکل َزیسی  ؽاهل خایاشیٌی، حذف خْؼ، ّای کَگ  

 ّبای تبسهؼٌی   خْبؼ  . شارػ ؽسُ اعر LDL زر صى  یزًسُ

(Missense) یزًسُ ًاحیِ خیًَسی زر  LDL ِت  ِ  ٍ FH ٍعبیل

اً  2/0ٍ حسٍز  عرا ٌّاام هؾرـ ؽسُِ ت تیواری ػزٍق کزًٍز 

اس لحبا   ( هیلیبَى  10 سا تیؾبسز )خوؼیر کل خْاى  اس زرفس

 .[7]ّغسٌس  صًسیکی هغسؼس اتسلا تِ ایي تیواری

ای تزای ؽٌاعایی ػلل هَلکَلی  زحقیقاذ هسؼسز ٍ  غسززُ

ّای هرسلف  ٍ صًسیکی افشایؼ کلغسزٍل ذَى اًغاى زر خویؼر

زًیا فَرذ  زفسِ اعر؛ ایي زر حالی اعر کِ زر کؾَر ایزاى 

 .[2]س  ٍ هحسٍز اعر زؼساز ٍ ًَع ایي زحقیقاذ تغیار اً

کبسام اس   ّا ًؾاى زاز کِ زاکٌَى هطالؼبِ رٍی ّبی    تزرعی

رٍی خوؼیبر اعبساى ارزتیبل فبَرذ      LDLّبای صى   ا شٍى

زحقیقباذ   LDLصى ا شٍى  18ًازفسِ اعر ٍ ّوچٌیي اس تیي 

فبَرذ  زفسبِ    LDL یزًسُ  صى10ذیلی کن زر هَرز ا شٍى

اًٍببی ایببي هطالؼببِ ّببسف تزرعببی فز اعببر. اس ایببي رٍ زر  ا

ارزتیل  اعر زر اعساى  LDL یزًسُ  صى 10 ا شٍىّای  خْؼ

ثَز خیؼ ًسایح اى زرزا ؽایس  رعاًی سٍزٌّاام  ا ْی ٍ اطلاع تْ

ػزٍقی ٍ -کاّؼ هزگ ٍ هیز ًاؽی اس ضایؼاذ قلثی راعسایزر 

 تاؽس.ثز ؤافشایؼ ؽاذـ اهیس تِ سًس ی ه

 

 َا مًاد ي ريش
اّی اعر کِ اسهایؾا-هطالؼِ حاضز ی  خضٍّؼ زَفیدی

کبِ   FHًدز اس تیواراى هؾبکَ  تبِ    100رٍی  1393زر عال 

ي زارای کلغسزٍل تبیؼ اس  یزارای عاتقِ فاهیلی تَزًس ٍ ّوچٌ

ایي هطالؼِ طی ًاهبِ   لیسز تَزًس، اًدام ؽس.  زم/زعی هیلی 240

تِ زأییس کویسِ اذبلاق   5/7/93/ب هَرخ 1737/93/5تِ ؽوارُ 

اٍحس ارزتیل رعیسُ ٍ تبا کغبة    خشؽکی زاًؾااُ اساز اعلاهی 

اٍرز هطالؼبِ ؽبسًس    يیا ی،ًاهِ ؽرق ریرضا تیوباراى   .افبزاز 

ٍ  66ؽاهل  ل تَزًس )خسٍل عا 7/50هزز تا هیاًایي عٌی 34سى 

 اٍرزُ ؽسُ اعر. 1 ؽکل(. خزاکٌس ی عٌی تیواراى زر 1

 
 ّای تیَؽیویایی ٍ تالیٌی افزاز هَرز هطالؼِ ٍیض ی 1جديل 

 

 مقادیر استاودارد

 پارامتر بيمار مرد زن

 تعداد 111 43 66
 سه 7/01 0/01 01

 011طبيعی 
  031بالا

 لیسز( زعی  زم/ کلغسزٍل کل)هیلی 8/281 3/281 3/282

 (لیسز  زم/زعی ززی  لیغزیس )هیلی 270 6/287 4/252 161-31
01-40 173 6/166 8/169 LDL لیسز(  زم/زعی )هیلی 

 111طبيعی 
 141 بالا

8/54 6/44 7/49 HDL (لیسز  زم/زعی هیلی) 
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 ای عي افزاز ًوَزار هیلِ 1شكل 

 

ز ذَى زر لیس هیلی 5اس کلیِ تیواراى تا کغة رضایر هیشاى 

ِ اسهایؼ هحسَی ازیلي زی اهیي زسزا اعسی  اعیس ) : EDTAلَل

Ethylenediaminetetraacetic acid )5/0   هبببَلار تبببزای

ّای هَلکَلی  زفسِ ؽبس ٍ هیبشاى کلغبسزٍل ٍ زبزی      اسهایؼ

 ازَاًببالایشرتبا اعبسدازُ اس زعبسااُ     LDL ٍ HDL لیغبزیس ٍ  

bT3000 ُیزی ؽس. اًساس  

ّای ذَى تا  کلیِ ًوًَِ DNAلکَلی، ّای هَ تزای اسهایؼ

صى  10ا ببشٍى  اعبسرزاج ؽبس.   Kاعبسدازُ اس رٍػ خزٍز یٌباس   

LDLR ِاغاس زّای اذسقافی )خسٍل ت ِ ( طزاحی ؽسُ 2ٍعیل

زکثیز زازُ ؽس ٍ تا اعسدازُ اس  PCRٍ تا رٍػ  7تا تزًاهِ الیاَ 

ٍ ًوًَِ SSCPرٍػ  ِ زارای الاَی هسداٍزی  ارسیاتی ؽس  ّایی ک

اَلی اًسراب ؽسًس.اس اف  زاز ًزهال تَزًس، تزای زؼییي ز

 
 PCRاًساسُ هحقَل  ٍ LDLRصى  10زَالی اغاس ز ا شٍى  0جديل 

 
 اودازٌ Tm تًالی اگسين

10 
5′ :F-GAGAATGATCTGCAGGTGAG-3′ 60 

 )خدر تاس( 392
5′ :R-GTTCCTGAAGCTCCTTCCTG-3′ 62 

 

ز ًوًَبِ  ّب  LDLRّای هزتَط تِ صى  تزای هطالؼِ خْؼ

هیکزٍلیسبز اس   F ،1هیکزٍلیسز اس اغباس ز   1ؽاهل  PCRاٍکٌؼ 

 Bufferهیکزٍلیسببز  MgCl2 ،5/2هیکزٍلیسببز  R ،8/1اغبباس ز 

(x10 ،)5/0 هیکزٍلیسببز dNTP   اٍحببس  Taq DNAٍ یبب  

polymerase ،3  هیکزٍلیسزDNA  ٍ ِرا زر هیکزٍزیَج ریرس

ز رعاًسُ هیکزٍلیس 25( تِ حدن ddH2Oتا اب هقطز زیًَیشُ )

اٍعزؽبر اٍلیبِ    ؽس. هیکزٍزیَج ّا عدظ زحر ؽزایط زهایی 

گزذِ ؽاهل  31زقیقِ ٍ عدظ  2هسذ   زاز تِ زرخِ عاًسی 95

 بزاز   زرخبِ عباًسی   95( زر زهای Denaturationاٍعزؽر )

 زاز  زرخِ عاًسی 56( زر Annealingثاًیِ، ازقال ) 20هسذ  تِ
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زرخبِ   72زر ( Extensionثاًیبِ، طَیبل ؽبسى )    15هسذ  تِ

ِ ٍ عدظ  15هسذ   زاز تِ عاًسی ِ طَیل 1ثاًی ایی  گزذ عاسی ًْ

زقیقِ تا اعبسدازُ اس زعبسااُ    3هسذ   زاز تِ زرخِ عاًسی 72زر 

اَلی ّای هبَرز ًظبز زکثیبز ؽبس.      ززهَعایکلز قزار  زفر ٍ ز

زرفبس ٍ   2زعر اهبسُ رٍی صل ا بارس    تِ PCRهحقَلاذ 

الکسزٍفَرس ؽس ٍ عدظ  زقیقِ 30هسذ  ٍلر تِ 100زحر ٍلساص 

( ٍ Ethidium bromideاهیشی تا ازیسیَم تزهایبس )  زَعط رًگ

 تززاری اس صل هؾاّسُ ؽس. ػکظ

 PCR-SSCPتبا اعببسدازُ اس رٍػ   PCRعبدظ هحقببَل  

(polymerase chain reaction/single-strand conformation 

polymorphism ًَِهیکزٍلیسبز   5/2( تزرعی ؽس. تزای ّز ًو

هیکزٍلیسز اس لَزیٌگ تافز هرقبَؿ   5را تا  PCR َلاس هحق

SSCP ّبا   زر ی  هیکزٍزیَج هرلَط ؽس، عدظ هیکزٍزیَج

ِ زر زهای  10هسذ  تِ  زاز زر ززهَعایکلز  زرخِ عاًسی 94زقیق

اس ّبن خبسا ؽبًَس، عبدظ      DNAقزار زازُ ؽس زا زٍ رؽبسِ  

زقیقِ رٍی یبد قبزار زازُ    10هسذ  ّا تِ تلافافلِ هیکزٍزیَج

 .ؽس

اس تبیظ اکزیبل    SSCPاکزیبل اهیبس هزتبَط تبِ      صل خلی

اهیس/اکزیل اهیس زْیِ ؽس ٍ زر زاً  الکسزٍفَرس ػوَزی قزار 

تِ زاذبل   SSCPاهازُ ؽسُ تزای  PCR زفر. عدظ هحقَل 

عاػر  15هسذ  تِ 100Vّای صل ریرسِ ؽسًس. ٍ ٍلساص  گاّ 

 اکزیبل اهیبس تبا    خظ اس ازوام الکسزٍفبَرس صل خلبی   اػوال ؽس.

اهیبشی ٍ تاًبسّای زؾبکیل ؽبسُ      اعسدازُ اس ًیسزاذ ًقزُ رًگ

 تزرعی ؽس.

 

 وتایج

 LDLRصى  10ّا تا اعسدازُ اس اغباس ز ا بشٍى    ّوِ ًوًَِ

ّا تبا   زکثیز ؽس ٍ ٍخَز تاًس هَرز ًظز تزای اى PCRٍعیلِ  تِ

 PCR(. عبدظ هحقبَلاذ   2 الکسزٍفَرس زأییبس ؽبس )ؽبکل   

رٍی صل  SSCPزُ اس رٍػ هزتَط تِ ا شٍى هَرز ًظز تا اعسدا

اکزیل اهیس تزرعی ؽس ٍ تا زَخِ تبِ اذبسلاف زر الابَی     خلی

اَرزی کبِ زغییزازبی زر اى   ّبا   تاًسّای خسیس اهسُ رٍی صل، ه

اَلی اًسراب ؽس )ؽکل ( کبِ  3 هؾاّسُ ؽسُ تَز تزای زؼییي ز

زر  1413GA (Polymorphism) یرسیگٌبسر زر ایي هطالؼِ 

30  ِ ایبي   (.4 ؽٌاعبایی ؽبس )ؽبکل    زرفس افزاز هَرز هطالؼب

اعر کِ زر عبطح خبزٍز یي اعبیساهیٌِ     یرسیرگٌسخْؼ ی  

 کٌس. ارصًیي را تِ کسٍى زیاز ارصًیي زثسیل هی

 

 
 LDLR صى PCR هحقَل الکسزٍفَرس 0شكل 
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 SSCPتا اعسدازُ اس رٍػ  10ا شٍى  PCRالکسزٍفَرس هحقَلاذ  4شكل 

 

 
 

 
 

 1413GA یرسیگٌسرزَالی حاٍی  ، ب(عالنزَالی فزز  الف( ؛DNAیاتی  ًسایح حافل اس رٍػ زَالی 3شكل 
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 بحث
 رٍی ایٌسببزٍى 17 ٍ ا ببشٍى 18 زارای LDL  یزًببسُ صى

 600 اس تبیؼ  ٍ ؽبسُ  اٍقبغ  اًغاى 19 کزٍهَسٍم کَزاُ تاسٍی

 ایبي  کِ اعر ؽسُ  شارػ LDL  یزًسُ صى زر زاکٌَى خْؼ

 .[8]ّغسٌس  هسٌَع هرسلف ّای خویؼر زر ّا خْؼ

 LDLRصى  10زر ایي هطالؼِ تبِ تزرعبی خْبؼ ا بشٍى     

ًقؾبی   LDLRصى  10خززاذسِ ؽس ٍ ایٌکِ ایا خْبؼ ا بشٍى   

ّبای   زر ایداز ّیدزکلغسزٍلوی زارز کبِ خبظ اس اًدبام رٍػ   

SSCP   اَلی یبب  هببَرز خلببی هَرفیغببن  ٍ عببدظ زؼیببیي زبب

1413GA .زؾریـ زازُ ؽس 

اَهغ هرسلف  شار اَع  ػزر خ اًٍی ٍ اً ّای هسداٍزی اس فزا

ّا زر صى هشتبَر ارایبِ ؽبسُ اعبر کبِ تیؾبسزیي ایبي         خْؼ

 خایی تَزُ اعر. ّا اس ًَع خاتِ خْؼ

هطالؼاذ ٍعبیؼی زر تغبیاری اس هٌباطق اسخولبِ ارٍخبا،      

اَحی اس اعیا فبَرذ  زفسبِ اعبر.     اهزیکا، ؽوال افزیقا ٍ ً

یدبباز تبا ا  LDLRًسبایح ًقببـ زر ػولکبزز ٍ عبباذسواى صى   

اَحی غبزب ٍ خٌبَب     .[9]کٌس  را زأییس هی FHفٌَزیح  زر ًب

ّای ذافی اس عاکٌیي ززکیِ، ػزتغساى، عبَریِ،   اعیا، خویؼر

قثزط، کَیر ٍ ایزاى هطالؼازی فَرذ  زفسِ اعر، اها ًسایدی 

 .[10]زعر اهسُ اعر  خزاکٌسُ ٍ اطلاػاذ تغیار هحسٍزی تِ

ّا ٍ ًاحیبِ   شٍىای زر کؾَر صاخي تزٍی کلیِ ا  زر هطالؼِ

زرفبس تیوباراى هبَرز هطالؼبِ      5/62خزٍهَزز اًدام  زفسِ زر 

ّای هسداٍذ ایي صى  شارػ ؽسُ اعر. زر ایي هطالؼبِ   خْؼ

اَزُ ؽٌاذسِ ؽس.  ّای ًقطِ خْؼ  (زثسیل1ای خسیس زر ّز ذاً

C  ِتA  تاػث خْؼ تی هؼٌبی زر کبسٍى   285زر ًَکل َزیس ،

اَزُ    8زر  74 زر  A تببِ G(زثببسیل A ،2ًدبز اس اػاببای ذباً

، تاػث خبایاشیٌی زیبزٍسیي تبا عیغبس یي زر     1136ًَکل َزیس 

اَزُ  6زر  358کسٍى   Tتبِ   C(زثبسیل  B ،3ًدز اس اػاای ذاً

، تاػبث خبایاشیٌی عبزیي تبا خبزٍلیي زر      1822زر ًَکل َزیس 

اَزُ  5زر  587کسٍى  (اضافِ ؽسى ی  C ،4ًدز اس اػاای ذاً

( 572-571)کببسٍى  1778-1774زر ًَکل َزیببس  Gزبب  تبباس 

اَزُ   6هَخة زغییز گارگَب زر  ( D  ٍ5ًدز اس اػاای ذباً

(، 634)کبسٍى   1964-1963زر ًَکل َزیبس   Tحذف ز  تباس  

اَزُ   3ایدبباز زغییببز گببارگَب زر    Eًدببز اس اػاببای ذبباً

زؾریـ زازُ ؽس.اس طزیق رٍػ صًسی  هَلکَلی زر هدوبَع  

اَزُ  28 َذ ّسزٍسیاب  LDLRّبا تبِ خْبؼ     ًدز زر ایي ذباً

 .[11]زؾریـ زازُ ؽس 

ای کِ زر هزاکؼ رٍی تیواراى ّیدزکلغبسزٍلوی   زر هطالؼِ

، C25x ،1vs3+5GTاًدببام  زفببر، عببِ خْببؼ خسیببس    

D558A     ( زٍ خْؾی کِ قبثلاً ؽبٌاذسِ ؽبسُ تبَز ٍD151N ،

A480E [4]( زؾریـ زازُ ؽس. 

 143ای کِ زر ّاى گیي اًدام  زفر، زر هدوبَع   هطالؼِ

هؾبرـ ؽببس کبِ اس خولببِ    LDLRخْبؼ هرسلببف زر صى  

، 986GA ،1747CT ،1879GAّبا ؽبباهل   زببزیي اى ؽبایغ 

268GA    ّبا زر گبیي، ٌّبگ     ْبؼ خاعر، تغبیاری اس ایبي

اَى  شارػ ؽسُ اعر  .[12] کٌگ ٍ زای

زر اعزائیل اًدبام   FHای زیاز کِ رٍی تیواراى  زر هطالؼِ

ٍ زیابزی زر خزٍهبَزز    P(E140A)  زفر، زٍ خْؼ خسیبس 

C_191CA ٌّبای   اذسِ ؽسُ اعبر. خْبؼ  ؽC.2479GA 

( ٍV827I)P  اس صى  17زر ا بببببشٍىLDLR  تیوبببببار  8زر

 .[13] زؾریـ زازُ ؽس

هطالؼِ اًدبام   LDLR ،2ّای صى  زر ایزاى زر هَرز خْؼ

تیوار هَرز هطالؼِ زر ایبزاى   30ؽسُ اعر. زر ی  تزرعی تیي 

(  بشارػ ؽبسُ اعبر ٍ ازػبا     445GAی  هَرز زغییز صًی)

 .[2] سا اعر یي زغییز صًی احسوالاً تیواریؽسُ کِ ا

 18زر هطالؼِ زیاز زر اعساى گْار هحال ٍ ترسیاری رٍی 

 یرسیگٌببسر 5اًدببام ؽببس، زر هدوببَع   LDLRا ببشٍى صى 

، 1413GAهرسلبببف زر تیوببباراى زؾبببریـ زازُ ؽبببس،    

1725CT ،1773CT ،2140+5GA  ٍ1959TC  ٍ

تبِ ایبي    ؽٌاعایی کززًس ٍ 238TAی  خْؼ ّسزٍسیاَذ 

زر خویؼبر   FHزر ایداز  LDLRًسیدِ رعیسًس کِ ًقؼ صى 

ّبای   هَرز هطالؼِ ضبؼیف اعبر ٍ احسوبالاً صى یبا لَکبَط     

 .[14] ًقؼ زارًس FHزیازی زر ایداز 

رعس زر خویؼبر اعبساى ارزتیبل ًیبش ًقبؼ صى       ًظز هی تِ
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LDLR ّای زیابز ایبي صى ٍ    ضؼیف تاؽس الثسِ تایغسی ا شٍى

 ًیش هطالؼِ ؽًَس. FHهززثط تا  ّای ّوچٌیي عایز صى

زر  FHّای  ّای صًسیکی تزای خْؼ زر ّز حال اسهایؼ

LDLR اًَس تِ زؾریـ  هی کو  کٌس. اس ایي رٍ ٍخبَز   FHز

اًَبس تبزای زؾبریـ      بزی خیؾبزفسِ هبی    ی  تزًاهِ غزتبال  ز

 کٌٌسُ تاؽس. سٍزٌّاام ایي تیواری کو 

 LDLRا ببشٍى صى  18زر ایببي زحقیببق یبب  ا ببشٍى اس  

ّای حافبل اس ایبي زحقیبق ًؾباى زاز کبِ       عی ؽس، یافسِتزر

ًقبببؼ افبببلی  FHزر  LDLRصى  1413GA یرسیگٌبببسر

اًَس تِ ًسارز ٍلی هی طبَر غیبز هغبسقین زبأثیز تابذارز. ایبي        ز

اَع ؽایغ اعر کِ اس ایي  یرسیگٌسر اَى   هی یرسیگٌسراس اً زب

 ّای هرسلف اعسدازُ کزز. زر رزیاتی خْؼ

   ِ ی هرسلبف ٍ خزاکٌبسُ زر   ّبا  ٍخبَز خْبؼ   تبا زَخبِ تب

ّای زیابز هاًٌبس    ٍ ًیش زر صى LDLRّای هرسلف صى  ا شٍى

APOB  ٍPCSK9 ّبای   ّا ًیباس تبِ تزرعبی    ؽٌاعایی خْؼ

ّبا زارز کبِ زر ایبي زحقیبق      ّبا ٍ صى   غسززُ زر عایز ا شٍى

تزای اٍلبیي تبار زر خویؼبر اعبساى      LDLRاس صى  10ا شٍى 

 ارزتیل تزرعی ؽس.

 

 تشكر ي قدر داوی
یبي هقالبِ ًسیدببِ خایباى ًاهبِ کارؽٌاعببی ارؽبس اعببر.      ا

تسیٌَعیلِ اس کلیِ تیواراى کِ زر ایي هطالؼبِ ؽبزکر ًوَزًبس    

 ًوایین. فویواًِ زؾکز هی
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