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 1403دوم آبان  یهفته/782 یشماره/چهل و دومسال  دانشکده پزشکی اصفهانمجله 
 15/08/1403تاریخ چاپ:  01/08/1403تاریخ پذیرش:  15/05/1403تاریخ دریافت: 

  

 توث یشارکو مار یمربوط به اختلال عصب IGHMBP2ژن  یهاجهش یبررس

 WESبه روش  یخوزستان یدر دو خانواده 

 
 2آتوسا مرادزادگان، 1ناینگار ز

 
 

 چکیده

 شروندهیپ یحرکت ای یحرکت -یحس یمشترک نوروپات پیفنوت یشود که دارایاطلاق م یکیناهمگن از نظر ژنت یاز اختلالات ارث یبه گروه ،توث یشارکو مار یماریب : مقدمه:

 نیعامل ا دیجد یهاجهش افتنی نیو همچن اناستخو یکیدر اختلالات ژنت لیدخ یاحتمال یهاها و جهشژن ییشناسا ،مطالعه نیپا هستند. هدف از ا یهایهمراه با ناهنجار
 .اختلال استفاده شود نیا صیتشخ یشده برا یطراح یهاپانل یو کمک به توسعه نهیزمبه عنوان اطلاعات پس تواندیاست که م یماریب

یابی توالی Illumina 100Xسازی و با دستگاه خالص Salting outبه روش  DNAکنندگان در مطالعه، ماده آوری خون محیطی بیماران و سایر شرکتپس از جمع ها:روش

 .استفاده شد سانگریید واریانت از روش استاندارد أشد. به منظور ت

 IGHMBP2در ژن  NM_002180:exon3:c.449+1G>Tاول جهش  یدر این مطالعه دو خانواده از استان خوزستان مورد بررسی قرار گرفتند. در بیمار خانواده ها:یافته

شود. به طور معمول بررسی نمی تشخیص داده شد که در بیمار هموزیگوت و در والدین وی هتروزیگوت بود. این واریانت قبلا گزارش شده است، اما یک نوع بسیار نادر است که

 .دوم شناسایی شد یدر خانواده نیز NM_002180:exon5:c.548A>Cجهش 

 یشناخت و با طراح رانیتوث را در ا یشارکو مار یماریدر ب لیدخ یهاو نوع جهش ژن یتوان فراوانیها، ماز خانواده یشتریتعداد ب یبر رو شتریبا انجام مطالعات ب گیری:نتیجه

 .بخشدیرا بهبود م کرده و سلامت جامعه یریها جلوگدر خانواده دیپانل از بروز موارد جد نیا یکمک کرد. طراح یماریب نیاز ا یریشگیو پ صیبه تشخ یکیپانل ژنت

 یابی کامل اگزومتوالی ؛IGHMBP2ژن  ؛جهش ؛بیماری شارکوماری توث واژگان کلیدی:

 
 یخوزستان یدر دو خانواده توث یشارکو مار یمربوط به اختلال عصب IGHMBP2ژن  یهاجهش یبررس .آتوسا نگار، مرادزادگان نایز ارجاع:

 .790-783(: 782) 42؛ 1403مجله دانشکده پزشکی اصفهان . WESبه روش 

 

 مقدمه

های که به عنوان نوروپاتی Charcot-Marie-Tooth (CMT)بیماری 

های اییو گ وروهی ان نوروپاتیحرکتی و حسییی ار ی نیش ایینامته  ی

تر ن امتلال عصیی ی عنییلانی حسییی ار ی و اییا   - حیطی حرکتی

توسییپ پشایی ان  1886برای اولین بار  ر سییال  CMTار ی اسیی   

Jean-Marie Charcot گPierre Marie  وHoward Henry Tooth 

هتروفی »به عنوان  ک بیماری بالینی توصیییش ایی  که ان هن به عنوان 

های بالینیگ ان نظر و ژوی CMT  (1) ا  کر ن   «عنییلانی پیوییرون  

ال تروفیش ولوژ  یگ ژنتی ی و پاتولوژ ک ناهمگن اسییی   بر اسیییا  

ا ل   یلینه کنن  گ  CMTهای نوروفیش ولوژ کگ  افته  CMTق لا به 

بن ی ( ط قهCMT2) 2نوع  CMT( و فرم هکسیییونگ CMT1) 1نوع 

های نسییل بی ی ایی   بو   با ا ن حالگ اسییت ا   رونافشون ان فناوری

قهNGS ابی ژن )توالی ن ی و توییی ی  ( ط  را تغییر  ا    CMTب

  (4-2)اس  

CMT های سته به طول عصب اس  که با ب ا لی ک امتلال واب

((گ ان  سیی  pes cavusپا )اغلب پس کاوو  ) یههسییته پیوییرون  

های  ا ن حسگ ضیش  ر ان ام تحتانی و کاهش  ا ع م وجو  رفل س

علائمی را  CMTاییو   اک ر افرا    تلا به    یعمیق تان ون  ویی 

 هن  که با ضییییش ان ان ام اول  ا  وم نن وی نویییان  ی ی ر  هه

  (6 گ5)کن  های فوقانی را  رویر  یاو  و بی اً ان امتحتانی اروع  ی
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توان  با سییا ر امتلا ع عصیی ی همنواییانی  ااییته  ی CMTل امتلا

  (7)ن ر  ار   2500 ر  1فرکانس ت مینی  CMTبه طور کلیگ  باا  

س   ح و   CMTژن به امتلال  100بیش ان  ا   ا س    ا    ن

به  لیل تغییراع  CMT های ژنتی ی رصییی  ان ناهنیاری 90تا  80

( و PMP22) 22(  ر پروتئین  یلین  حیطی CNVsتییی ا  کنی )

اسیی   تنها تی ا  کمی ان  MFN2و  MPZگ GJB1های جهش  ر ژن

 50تا  18ویرن  و های   گر قرار  یتح  تأ یر جهش  ر ژن بیماران

 انن  که احتما ً به  لیل جهش  ر باقی  ی نااییینامته رصییی   وار  

DNA  (8 گ6) غیر ک  کنن    ا تغییراع سامتاری اس   

عنوان پروتئین به کهگ DNA SMUBP-2 هن   به پروتئین اتصیییال

ن   اتصیییال فاکتور IGHMBP2) 2 ا مونوولوبولین هلی ان-μ ه ( و 

پروتئینی اس  که  ر  -او انامته  ی( نیش CATF1) 1رونو سی قل ی 

   (9) او ک وذاری  ی IGHMBP2انسان توسپ ژن 

کن  که  ک توالی هلی ان را ک   ی یا ن ژن  ک عنو ابرمانوا  

DNA  ناحیه سییوئیز ننییر   و ا مونوولوبولین  تصییل  بهماص را

کن   جهش  ر ا ن ژن  نیر به هتروفی عنلاع ن اعی با   ستر   ی

قرار ورفته و  11q13.3  ا ن ژن  ر جا گا  ایییو  ی 1تن سیییی نوع 

  (10)اوشون اس   18 ارای 

س  اا ل تیپ Charcot-Marie-Toothبیماری  های   تلش ا

ایییو    ر ا ن  یانگ های فنوتینی ناهمگن  وییی    یکه با و ژوی

او گ ت رار  ی CMTتر ن نق  ژنتی ی که  نیر به  ک فنوتیپ اا  

ها ی توسییپ جهش CMTاسیی   با ا ن حالگ اک ر  وار   PMP22ژن 

اییون گ که  ان  تویی ی  ژنتی ی   گر  ر چن  ن ژن   گر ا یا   ی

و (11)او  ه فمن   ی سال  ا ن  ان  ت صی  ر  سپ ی های امیر تو

یک له توالیهای توالیت ن ی یگ ان جم کل اوشوم  ابی نسیییل ب  ابی 

(WESرت   ا   اس  و روش تو ی  پلی نوروپاتی  ) های ار ی را

  (12) تحول کر   اس  

 ابی  وانی چن وانه کل ا  ان توالی NGS ر ا ن راسییتا فناوری 

کل ژنوم(گ توالیژنوم انسیییان )توالی ن   پروتئین هن  ابی  ک کن های 

کل اوشوم )توالی نل(گ  ا ژن(WES) ابی  پا ماص   نظر ) های های 

  (13) ه  چن  ژنی ه فمن ( را  ی

ست ا   ان ت نیک کاربر ی  س  تا با ا ا   ا  ر ا ن  طالیه تلاش 

های احتمالی  رت پ با بیماری اییارکو اری نو ن به بررسییی وار ان 

 توث  ر  و مانوا   مونستانی پر امته او  

 

 هاروش

ه ف  ر ا ن پژوهش  ی   ی   - ور یجمی توصیییی یگ نوعی جمی

جمیی   یبااییی  که  توییی ل ان  ک مانوا   )هسیییتهمانوا وی  ی

هسییته  ک پ رگ  ک  ا ر و فرنن  بیمار که  ک  یمانوا وی( مانوا  

سر  س گ  ی 5پ اارکو اری توث ساله ا ا   تو ی  اولیه بیماری  با

ستون  س  و پا و همچنین انحنای  نلانی   ضیش ع س  و علائم  ا

 ع  ر وی  واه   ور     فقرا

 وم نیش ایییا ل  ک پ رگ  ا ر و  متر   تلا اسییی  که  یمانوا  

ماری ن    بی کا نا برا رگ مواهر و ایییوهرمواهر وی نیش ان نظر ژن 

 بررسی مواهن  ور    

قاتی نمونهاتما ی فر ویری ان  ن های توییی ی  ژنتی ی و تحقی

ه ف و کنترل و همچنین هن ا ش ی     تلا انگ  های ژنتی یجمی

های   تلش هن ا وییگا  وابسییتگان و اعنییای ورو  اییاه گ  ر ب ش

انیام  1402-1401ژنتیک و توییی ی  ط ی نروس اهوان  ر سیییال 

 ی  علائم کلینی الی اولیه توسیییپ أورف    ییارهای ورو  به  طالیه ت

س  و  ارک   ر پژوهش ا ص  و هواهی فر  بیمار ان  اک  ت  پش

 ییار ع م ورو  به  طالیه ن ااتن علائم  رت پ اس    ر ا ن پژوهش 

سی وجو  ن ار   ان ا ن افرا   سنی و جن مون ورفته  cc 5 ح و    

ر  ته   رص  EDTA 5/0حاوی  ا   ض  انیقا  ا  و  ر  امل لوله 

اسییت ا   ور    و Salting out ان روش  DNA  برای اسییت را  ایی 

به ترتیبگ با اسییت ا   ان  سییتگا   DNAبی  ان بررسییی کمی و کی ی 

نه ه ا   ور      NGSها برای تسییی  نانو راپ و ال تروفورنگ نمو

  Illumina HiSeq 2500 ابی کل اوشوم با اسییت ا   ان  سییتگا  توالی

های توالی  ابی با اسیییت ا   ان روش ان ا ن ه  ا   انیام ور     پس

WES  به  س  ه  گ نتا ج  ور  تیش ه و تحلیل قرار ورف   سنس ان

 ی  وار ان  تویی ی   ا   ایی  گ أت نیک اسییتان ار  سییانگر برای ت

ست ا    ر  ست ا   ور     توالی پرا مرهای  ور  ا  1 ر ج ول   طالیها

 نوان  ا   ا   اس   

 ی رولیتر انیام ایی   برای ا ن  20 ر حیم نها ی  PCRواکنش 

 ی رولیتر  5/0گ Red Mix (Ampliqon) ی رولیتر  حلول  10 نظور 

 ی رولیتر هب  و بار  7ان هر ک ام ان پرا مرهای رف  و برووییی  و 

است را  ا   اضافه ا   پس ان  DNA ی رولیتر ان نمونه  2تقطیر به 

PCR ی  وار ان  ان أ(  برای ت1)ا ل  گ  حصو ع ال تروفورن ا ن 

افشار کرو ا  اسییت ا   ایی   و نرم ABI 3130XI ابی  سییتگا  توالی

بررسیییی  Blast NCBIو  ENSEMBLای ها  ر پا گا   ا  وار ان 

گ Mutation Tasterگ Polyphen2افشارهای اییی ن    ر نها   ان نرم

Sift  وPredict SNP ینا ی بییالقو بینی ا راع بیمییاریبرای پیش 

  ور   جهش  واه   ا   است ا   

ورو  علوم و  یهاطرح یپژوهوییی ی قاله  صیییوب ایییورا ن ا

 انوگا   ی  ولوژیب یهایعلوم و فناور ی ر حون  یست ن یهایفناور

  باا ی  IR.IAU.D.REC.1403.060با ک  املاق  هنا  واح   نفول

 

 هاافتهی

http://jims.mui.ac.ir/


 

 

 
http://jims.mui.ac.ir 

 و همکار نگار زینا تخواناس یکیدر اختلالات ژنت لیدخ یاحتمال یهاها و جهشژن ییشناسا

 785 1403دوم آبان  یهفته /782ی / شماره 42سال  –مجله دانشکده پزشکی اصفهان 

صی ی  و  - ر ا ن پژوهش  ور ی ستان که تو ستان مون مانوا   ان ا

و وک به بیماری  - ارای بیمارانی با علائم امتلال حرکتی سی و   ح

 اری توث بو ن گ  ور  بررسییی قرار ورفتن   ا ن بیماران  ر -اییارکو

بررسیییی ور   ن  )ژن  CMTهای ایییا   بیماری ابت ا ان نظر جهش

PMP22ها و هن ( که نتا ج  ن ی بو   بی  ان رسییم ایییر  مانوا وی

 (  3و  2 ی  ا  )ا ل أت NGSژنتی یگ انیام هن ا ش  ی واور 

 IGHMBP2ژن  PCRتوالی پرایمرهای استفاده شده در واکنش  .1جدول 

 پرایمر توالی Tm اندازه طول
22 bp 392 bp 60.0 °C 5' TTTCCCCAGTGTCTTGTGTCAC 3' Forward 

IGHMBP2-ex3 
18 bp  60.2 °C 5' TCAGTGCCCGAGCCTCTG 3' Reverse 
20 bp 394 bp 60.04°C 5'CACAGACCCGCTGACATTCT 3' Forward 

IGHMBP2-ex3 
20 bp  59.89°C 5' GAGCCTTCCTCAACAACCCA3' Reverse 

 

 
  جفت باز. 394 و 392به ترتیب با اندازه  IGHMBP2ژن  5و  3حاصل از تکثیر اگزون شماره  PCRحاصل از الکتروفورز محصول  یباندها جینتا .1شکل 
 

  
سال سن، مبتلا به  5)خانواده هسته یک پدر، یک مادر و فرزند بیمار پسر با  IGHMBP2مربوط به ژن  33839( 70957) خانواده ینامه. شجره2شکل

ناقل  شارکوماری توث است که علائم ضعف عضلانی دست و پا و همچنین انحنای ستون فقرات در وی مشاهده گردید. در این خانواده مادر و پدر هر دو

 هستند(.
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سال سن، مبتلا به  4)خانواده هسته یک پدر، یک مادر و فرزند بیمار دختر با  IGHMBP2مربوط به ژن  32399( 16030) خانواده ینامه. شجره3شکل 

 خیر رشد در وی مشاهده گردید. در این خانواده مادر و پدر هر دو ناقل هستند(. أشارکوماری توث است که علائم ضعف عضلانی دست و ت

 

تا ج حاصیییل ان مار بیش ان توالی ن ی   ر افرا  بی  ابی نسیییل ب

ن  100000 ن  را تحو ل  ا   پس ان فیلتراسییییون وار ا ها بر وار ا

لل نای ن گوسییییتیگ همچنین فراوانی ه ی  نر ال و    ها  ر جمی

ها به صیییورع هاگ  و وار ان  ن ر  ر مانوا  پاتوژنیسییییتی وار ان 

ا    ر مانوا   سر   بیمارگفر ی اولگهمون گوع  اف   ساله  5  ک پ

 میر  ر را گ  و ل  ر را  رفتن و نوستنأبا علائم   تلش اا ل تا

ایر  سی  سرعموی وی نیش نا هبو   برر وان  ا  که پ ی ا ن مانوا   ن

نسییی یی   گهییای فر  بیمییارانیی   پیی ربشر واجیی  همین علائم بو  

اتن   هنالیش نتا ج توالی واون ی  ا  جو  جهشژنومگ بیانگر و  ابیمو 

به صورع همون گوع  ر بیمار   IGHMBP2: c.449+1G>T ر ژن

  (4باا  )ا ل و به صورع هترون گوع  ر وال  ن  ی

 ر فر    تلا به بیماری  rs797044802ا ن جهش انامته ا   با 

س   توال ا-کواار ا   ا کنن   های ک  ابی اوشونیری توث  یرفی 

واق   گ NM_002180:exon3:c.449+1G>T شنوان  ا  که ا ن جه

 باایی گ که  نیر به تغییر  ر اسیینلا سییینو ایی   و  ر ی 3 ر اوشون 

های های پا گا ور    با توجه به  ا  کنن    ینها   تغییر پروتئین ک 

جهش اییناسییا ی ایی    سیی ب امتلا ع  OMIMاطلاعاتی  انن  

 ژنتی ی است وانی اس   

سیییاله حاصیییل ان وا   4 متر فر  بیمار  ک  گی  وم ر مانوا  

میر  ر را  و ضیش  س  بو   أغیرهم ون با علا م   تلش اا ل ت

ها ق لاً فر  بیمار ی هنی ا وان نوان  ا گ  ر مانوا  نا هبررسی ایر 

س اته ا وابهی وجو  ن ا صل ان توالی   ابی    نتا ج تییین توالی حا

ن   را  ر ژن  NM_002180:exon5: c.548A>Cکل اوشوم وار ا

IGHMBP2  به امتلا ع ژنتی ی اسیییت وان که  نیر  نویییان  ا  

(  ا ن تغییر  ر ناحیه اسیینلا سییینو و به صییورع 5ور   )ایی ل  ی

هیییمیییون یییگیییوع واقییی  بیییر روی کیییرو یییونوم 

11:68911440(GRCH38.p14)  با الگوی توارث اتونوم  غلوب و 

 توان   نیر به بیماری اارکو اری توث ور   اناسا ی ا  که  ی

 

 بحث

( اییا ل وروهی ان CMT2) 2نوع  Charcot-Marie-Toothبیماری 

او  که های ار ی اس  که با  ژنراسیون هکسون  و    ینوروپاتی

او   برملاف عنلانی و نق  حسی  ی ی نیر به ضیش پیورون  

CMT1 کنن   همرا  اسییی گ  ن های   یلینهاکه عم تاً با فرCMT2 

سون تأ یر اا ل جهش سامتار و عمل ر  هک س  که عم تاً بر  ها ی ا

س  و جهش CMT2  ن ربنای ژنتی ی (14 گ2)وذار   ی ها ی  تنوع ا

ها اس   پیورف  اناسا ی ا   IGMBP2های  تی   ان جمله  ر ژن

نا ی (WES ابی کل اوشوم )و ژ  توالیهای ژنو یگ به ر فناوری گ توا

ماری ناسییییا ی انواع بی با  ا  ر اییی طور به را CMT2نای  رت پ 

ان ان ژنتی ی هن توجهی افشا ش  ا   و  ر نتییه  رک  ا ان چوییمقابل

  (15)تر کر   اس  را عمیق

 IGMBP2ی ژن های ارت اط بین جهش هن   طالیاع امیر نوان

یپ ی  هن را  ر  ی CMT2 و فنوت ماص اهم به طور  که  بااییی  

 ک پروتئین  تصل به  IGMBP2کن     نارچگی هکسون برجسته  ی

RNA ص ی نقش  ار   را ر شوذاری  ی کن  که  ر  یلین و عمل ر  ع

توان  تیا ل به  لیل جهش  ی IGMBP2بیان نا رسییی   ا ناکاره   

سیرهای ت ر ب را   تل کن  و  نیر به امتلال  ر  سنتش پروتئین و  

  (17 گ16)حمل و نقل هکسونی و  تیاقب هن  ژنراسیون او  
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 س انس فرنن  بیمار )همون گوع(

 
 س انس وال  ن )هترون گوع(

 هانمونه ییابی سانگر فرزند مبتلا با ژنوتیپ هوموزیگوت و پدر خانواده )هتروزیگوت(. نتایج سکانس در همه. نتایج توالی4شکل 

 باشد.می 449در ناحیه و شماره کدون مشابه و تنها عامل ایجاد کننده هموزیگوتی بیمار، تفاوت در نوع نوکلئوتید در کدون شماره  

 
 سکانس فرزند بیمار )هموزیگوت(

 
 س انس پ ر

 

 
 س انس مواهر

 ها در ناحیه و شماره کدون مشابهیابی در همه نمونهتوالییابی سانگر فرزند مبتلا با ژنوتیپ هموزیگوت. نتایج . نتایج توالی5شکل 

 باشد.می 548هموزیگوتی بیمار، تفاوت در نوع نوکلئوتید در کدون شماره  یکنندهو تنها عامل ایجاد 

 

قاع نوییییان  ی که جهش  ر تحقی ه    IGMBP2  به  نیر 

جمله هتروفی عنیییلانی و ان گ ان CMT2تظاهراع بالینی  وییی   

س   ا ن حس  ی صی ان    IGMBP2او   به طور ماصگ انواع ما

های ا   تر همرا  ا   اس گ که چالوی با اروع نو ر  و فنوتیپ

کن  و ضییرورع کاوش بیوییتر  ر  ور  برای    ر   بالینی ا یا   ی

  (18) نما  نقش ا ن ژن را برجسته  ی
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Cortese طی پژوهوییی به بررسییی  2020سییال   ر و هم اران

وی پانل سل بی ی )های ه فمن  توالیا رب  ستیابی NGS ابی ن (  ر  

ماری ایییارکو اری توث ) ( و CMTبه توییی ی   ول ولی  ر بی

ر را بیما 220امتلا ع  رت پ  ر  ک  حیپ بالینی پر امتن   ا ن تیم 

( و n = 120)  رکش ارجاع بررسیییی کر ن گ   ی  ر لن نگ بر تانیا 2ان 

ه فمن   CMT NGSها  ک پانل (گ که  ر هنn = 100  گری  ر ه ووا )

   (19) به عنوان  ک تس  تو یصی  رمواس  ا   بو 

ی قطییگ گ  ک توییی ی   ول ولNGS ابی ه فمن  پس ان توالی

اییو گ که به عنوان  ک نوع بیماری نا  ا احتما  بیماری نا تیر ش  ی

س  ه    جهش  ر  67 وار  )  رص  30 ر   MFN2گ GJB1ن ر( به  

ی ی  ی  ژنتأ ه  که ت رصییی  ان  وار ی را توییی یل  ی MPZ 39و 

های ان گ  ر حالی که بقیه  وار        ارای جهش  ر ژن ر اف  کر  

ملییه  ج لش ان  ت   SH3TC2 گGDAP1 گIGHMBP2 گLRSAM1 گ

FDG4 گGARS  ور    گر کمتر اییا   هسییتن   تغییراع تی ا   12و 

نیش به  FDG4و  SH3TC2گ MFN2گ MPZگ PMP22های ها  ر ژنکنی

 ق  اییناسییا ی ایی   احتمال تویی ی  ژنتی ی قطیی  ر  وار ی با 

اییروع نو ر گ سییابقه مانوا وی      نوروپاتی  ا مو وییاون ی و 

که   طالیه نویییان  ا  نوروپاتی   یلینه کنن   بیویییتر بو   نتا ج ا ن

ه هستن  که  نیر ب CMT ری  ر تو ی  ؤابشارهای   NGSهای پانل

ی  ژنتی ی  ر  ک سیییوم  وار ی که برای ت رار/حذف أت  PMP22 

الیه با پژوهش حاضییر   نتا ج ا ن  ط(19)باایی  اییون گ  ی ن ی  ی

ا ن  طالیه  و مانوا   ان اسییتان مونسییتان بررسییی     ربو همسییو 

اییییی نییی    ر بیییییییمیییار میییانیییوا   اول جیییهیییش 

NM_002180:exon3:c.449+1G>T  اناسا ی ا  که  ر فر  بیمار

به صورع همون گوع و  ر وال  ن وی به صورع هترون گوع بو   

ه ا ن وار ان  ق ل وشارش ا   بو  ولی وار ان  بسیار نا ری اس  ک

 وم نیش جهش  یایییو    ر مییانوا  سیییوم چییک نمیبییه طور  ر

NM_002180:exon2: c.548A>C  ا  که  ر وال  ن و سا ی  انا

   اا مواهر فر  بیمار نیش به صورع هترون گوع وجو  

نتا ج حاصییل ان ا ن پژوهشگ   ین پتانسیییل بسیییار ن ا  روش 

Whole Exome Sequencing های ج    و کویییش ژن ین ینه  ر

به  وتاسییییون یان مانوا  های ج     با  وییی لاع و ژ   ر   ها ی 

اسییت وان اسیی   با انیام  طالیاع بیوییتر بر روی تی ا  بیوییتری ان 

به فراوانی و نوع جهشها  یمانوا   یل  ر های ژنتوان  های  م

 بیماری اییارکو اری توث  ر ا ران پی بر  و به  ن ال هن طراحی پانل

سیار  صوص برای ا ن بیماری را   نظر قرار ا  که ا ن ا ر کمک ب   

ایییا انی به توییی ی  بیماری و پیویییگیری ان برون  وار  ج     ر 

 ها و ارتقای سلا   جا یه مواه  نمو  مانوا  

ان سوی   گر تحقیقاع بیوتری برای کوش  یشان کا ل تیا لاع 

IGMBP2 ف  ر انی بالقو   ر سیستم عص ی  حیطی و اناسا ی اه ا

 اب گ ا ی ی برای  ور  نیان اسیی   همانطور که  انش  ا وسییترش  ی

و ی  و  ر ان  رتر وجو   ار  که  ر نها   کی ی  نن وی ؤهای  ت

 ب و  را به و   ی CMT2افرا    تلا به 

 

 گیرینتیجه

اوشوم را  ر  یاب یقابل توجه روش توال لیپتانسیی  طالیهگ ن ا ج نتا

 ریکه تح  تأ   یهامانوا   انی ر   ژ  وبه   ج  یهاجهش  یاییناسییا

ا ب ویییتریب قاعی  انیام تحق ا قرار  ارن گ نویییان  یامتلا ع اسیییت وان

و  وعیان ایی یتوان   رک بهتریها  ان مانوا   یوییتری وییارک  تی ا  ب

 ن کن   ا لیرا تسیییه ران  ر ا CMT یماری رت پ با ب یهاجهش اعانو

ا ب یپانل ت صیییصییی ک  ی نیر به طراح توان یبه نوبه مو    هاافته 

  وار  ی ر غربالگر یاساس یهاارائه کمک گیریوگیو پ  یه ف تو 

    جا یه او  سلا یها و کمک به به و  کل ر مانوا     ج 

 

 تشکر و قدردانی

 یهایورو  علوم و فناور یهاطرح یپژوهو ی قاله  صوب اورا ن ا

 انوگا  هنا  واح   ی  ولوژیب یهایعلوم و فناور ی ر حون  یست ن

 باا ی  162860339ی به امار  نفول 
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Investigation of IGHMBP2 Gene Mutations Related to Charcot-Marie-Tooth in 

Two Khuzestanian Families by WES Method 
 

Negar Zina1 , Atousa Moradzadegan2  

 

Abstract 

Background: Charcot-Marie-Tooth disease is a group of genetically heterogeneous inherited disorders characterized 

by progressive sensory-motor or motor neuropathy, which often leading to leg abnormalities. The purpose of this 

study is to identify possible genes and mutations involved in bone genetic disorders, as well as to find new mutations 

that cause this disease, which can be used as background information and help to develop panels designed to diagnose 

this disorder.  

Methods: After collecting the peripheral blood of the patients and other participants in the study, the DNA material 

was purified by the salting out method and sequenced with the Illumina 100X device. The standard Sanger method 

was used to confirm the variant. 

Findings: In this study, two families from Khuzestan province were investigated. In the patient of the first family, 

NM_002180: exon3: c.449+1G>T mutation was detected, which was homozygous in the patient and heterozygous 

in his parents. This variant has been reported before, but it is a scarce variant that is not routinely checked. The 

mutation NM_002180: exon5: c.548A>C was detected in the second family. 

Conclusion: By conducting more studies on a large number of families, it is possible to understand the frequency 

and type of mutations of genes involved in Charcot-Marie-Tooth disease in Iran and then consider the design of a 

special panel for this disease, which is a great help in diagnosing and preventing the disease. It will prevent the 

occurrence of new cases in families and improve the health of society. 

Keywords: Charcot-Marie-Tooth disease; Mutation; IGHMBP2 gene; Whole exome sequencing 
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