
 
 

 

 1 

Analysis of Genetic Variation of rs6442530 Marker in COLQ 
Gene as an Informative Marker for Molecular Diagnosis of 

Congenital Myasthenic Syndrome in Isfahan population 
 
 

Nafise Moeinifar1,  

Sadeq Vallian Borujeni2 
 

1 MSc in Genetics, Faculty of Science, University of Isfahan, Isfahan, Iran 
2 Professor, Department of Biology, Faculty of Science, University of Isfahan, Isfahan, Iran 

 
 

(Received July 19, 2016 ; Accepted December 19, 2016)
 

 

Abstract 

 

Background and purpose: Congenital Myasthenic Syndrome (CMS) is a rare genetic disease 

with autosomal recessive inheritance pattern which is caused by mutations in the COLQ gene. Molecular 

diagnosis of the disease using direct mutation analysis is expensive and time consuming. Alternatively, 

linkage analysis using Single Nucleotide Polymorphic markers (SNP) provides a suitable method in 

carrier detection and prenatal diagnosis of the disease in families with an affected individual. The aim of 

this study was to investigate the informative situation of rs6442530 marker in COLQ gene. 

Materials and methods: In this experimental study, using bioinformatics investigations, 

rs6442530 marker located in intron 1 of COLQ gene was selected for genotyping studies. For this 

purpose, 152 healthy individuals from Isfahan population were genotyped using ARMS PCR technique. 

Then the allelic frequencies, the Hardy-Weinberg equilibrium and heterozygosity of the marker were 

estimated using the Genepop software. Finally the amount of Polymorphism Information Content (PIC) 

was computed by PIC Calculator software for the marker. 

Results: The results indicated 43.4% Minor Allele Frequency (MAF), 48.684211% 

heterozygosity rate and 0.3706 PIC for rs6442530 marker in Isfahan population. Hardy Weinberg 

Equilibrium showed the presence of equilibrium for rs6442530 in this population. 

Conclusion: Together, according to the results (MAF>0.2 and PIC close to 0.375) rs6442530 

marker could be suggested as an appropriate marker for molecular diagnosis of CMS in Isfahan population. 

 

Keywords: rs6442530, Congenital Myasthenic Syndrome, Isfahan, population, Single Nucleotide 

Polymorphism  
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 پژوهشی

به  COLQدر ناحيه ژني  rs6442530 ي ماركرکبررسي تنوع ژنتي
بيماری نشانگان عنوان يك ماركر گويا در مطالعه مولکولي 

 جمعيت اصفهان در تني مادرزادیمياس
 

    1معینی فرنفیسه 
 2بروجنی صادق ولیان   

 چكیده
یک بیماری ژنتیکیی نیادر  (Congenital Myastenic Syndrome, CMS)نشانگان میاستنی مادرزادی  و هدف: سابقه
ولی این بیمیاری باننیالی  شود. تشخیص مولکایجاد می COLQاثر جهش در ژن  باشدکه درمی توزومیی مغلیوببا وراثت ا

رهای چند شیکلی با استفاده از نشانگپیوسیتگی . از این رو روش باشیدگیر و پره ینه میبسییار وقتهای ژنی مستقیم جهش
از تولیید  چنین تشییخیص پییشبرای تعیین افراد ناقل و هم (Single nucleotide polymorphism, SNP) تک نوکلئوتیدی

دهنیدگی میارکر تیک هید  از ایین ملالعیه بررسیی نگیاهی .باشیدمییروش مناسبی ارای فرزنید مبتیلا هیای ددر خانواده
 باشد.می COLQواقع در ژن  rs6442530نوکلئوتیدی 

واقع در اینتیرون  rs6442530نشانگر  ،یتجربی، ابتدا با بررسی بیوانفورماتیک -در این ملالعه توصیفی ها:مواد و روش
فرد سالم غیرخویشیاوند از جمعییت  151برای ملالعه ژنوتایپینگ در جمعیت ایران انتخاب شد. سپس  COLQژن  1شماره 

راوانیی نللیی، درجیه هتروزیگوسیییتی و وجیود تعییاد  تعیین ژنوتیپ شدند. ف PCR-ARMSاصفهان با استفاده از تکنیک 
 افییی ار از نییر  درنهایییتتخمییین زده شیید.  Genepopافیی ار بییرای مییارکر مییورد ملالعییه بییا اسییتفاده از نییر  هییاردی وینبییر 

PIC Calculator بیرای تخمیین مقدار PIC (Polymorphism Information Content) اسیتفاده شید. 

درجیه درصید،  Minor Allele Frequency, MAF)( 4/44مغلیوب  حاصییل بیانگییر فراوانییی نلیل نتیای  هها:یافتهه
بررسیی  در جمعییت اصفهییان بییود. rs6442530بیرای مارکیر  PIC 4071/7ار درصد و مقد 114111/41 هتروزیگوسییتی

 .باشددر تعاد  می rs6442530نی  نشان داد که جمعیت اصفهان برای نشانگر  هاردی وینبر  تعاد 

 rs6442530 (405/7ن دییک بیه  PICو  <1/7MAF) در مجمیوع بیا توجه به نتای  به دسیت نمیده از ملالعه حاضر استنتاج:
 پیشنهاد گردد. اصفهاندر جمعیت  CMSتواند به عنوان نشانگر مناسب جهت تشخیص مولکولی بیماری می

 

هیای  چندشیکلی، اصفهان ،، جمعیت(CMS، بیماری نشانگان میاستنی مادرزادی ) rs6442530نشانگر واژه های کلیدی: 

 (SNP) تک نوکلئوتیدی
 

 مقدمه
 نشیییییییانگان میاسییییییییتنی مییییییییادرزادی یییییییییا 

(Congenital Myastenic Syndrome, CMS) ه ییییییییب

گردد گروهی از اختلالات مادرزادی هتروژن اطلاق می

 ه بیماری خودایمنی میاستنییرد علائمی مشابیها فکه در نن
 

 svallian@sci.ui.ac.ir :mail-E       تیکاصفهان، خیابان ه ار جریب، دانشگاه اصفهان، دانشکده علو ، گروه زیست شناسی، بخش ژن -صادق ولیان مولف مسئول:

 اصفهان، ایراندانشکده علو ، دانشگاه اصفهان، ، کارشناسی ارشد ژنتیک مولکولی. 1

 اصفهان، ایراندانشکده علو ، دانشگاه اصفهان، ، زیست شناسی ، گروه. استاد1

 : 12/2/1425تاریخ تصویب :               11/5/1425 تاریخ ارجاع جهت اصلاحات :             12/4/1425 تاریخ دریافت 
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 پژوهشی

نفیر در اروپیا  577777از هیر  .(1)دهدگراویس بروز می

 نقییص در  .(1،4)شییوددچییار مییی CMSیییک نفییر بییه 

 علیت اولینبه عنوان  (AChE) سترازا کولیننن یم استیل

CMS هیای جهیشسا  گذشیته  17در . (4،5)شناخته شد

ژن مختلییش شناسییایی شییدند.  11در  CMSایجادکننییده 

هیای اصیلی بیه همیراه ژن شیدههای شناخته CMSانواع 

بییه طییور خلاصییه  1شییماره جییدو  در  هییادخیییل در نن

 .(4،1،0)اندنورده شده
 

 های شناخته شدهانواع سندرو  میاستنی مادرزادی و ژن: 1ه شمار جدول
 

 های اصلی ژن هاCMSدرصد از کل  نوع

 CHAT 5 سیناپسی پیش

 COLQ 17 سیناپسی

 AChR Rapsyn,Dok-7 15 سیناپسی پس

 

 17-15 ،بیماران میاسیتنی میادرزادی نیوع سیناپسیی

شییوند کییه در ژن هییا را شییامل میییCMSاز کییل  درصیید

COLQ کلاژنییی دکننییده د  کییه کAChE  اسییت دارای

 ایین بیمیاراناخیتلا  در تیرین . مهم(1،2)باشندجهش می

کیه  استیل کولین اسیتراز اسیت نن یمکاهش مادرزادی 

تیوار   .(17)شیناخته شید 1200برای اولین بیار در سیا  

ژن  .(11، 11)به صیورت اتیوزومی مغلیوب اسیتبیماری 

COLQ  رم کننده پروتئینی بیه نیا  کیلاژنQ (COLQ )

های محیل اتصیا  عصیب و باشد که یکی از پروتئینمی

استراز به کولینن یم استیلنماهیچه است که برای اتصا  

راهیبرد اساسیی بییرای مقابلییه  .(14)نیاز است  غشای پایه

بیا اییین بیییماری در بسیییاری از کشییورها و مخصوصیا 

کشیورهای در حا  توسییعه بیر پاییه تشییخیص قبییل از 

باشید. بنابرایین بررسیی مولکولیی بیماران مبتیلا بیه تولید می

CMS  مهمی در تشخیص و قدها مستقیم جهش نالی نو  

 .(14-11)شیودمحسیوب میپیشگیری بیمیاری در جامعیه 

گیی ارش  COLQدر ژن جهییش  47 تییر ازبیییشتییاکنون 

ایجیاد  ،های مختلشدر دومینها جهشکه این  (10)شده

و  COLQاخییتلالات گونییاگونی در عملکییرد پییروتئین 

با توجیه  .(11)کنند یم استیل کولین استراز مینندرنتیجه 

روش جایگ ییین  COLQهیا در ژن جهیشبه متنوع بودن 

پیوسیییتگی بیییا  ژنتیکیییی بیراسیییاا ننالیییی  بیییرای تشیییخیص

 باشید.چندشیکلی متصیل بیه ژن می اسیتفاده از مارکرهیای

 ،SNP نوکلئوتییدی مارکرهیای چند شییکلی تیک

 .(12)هیا در ژنیو  انسییان هسیتندتیرین چندشییکلیشیایع

زمانییی بییه  ییک جاییگاه تییک نوکلئوتیییدی معمییولاً

شیود کیه فراوانیی در نظیر گرفتیه می SNP عنیوان ییک

و  تر باشیدیا بیشدرصد  1 نلیل مغلیوب نن در جمعییت

هیا در نظیر زمانی به عنیوان میارکر در تشیخیص بیمیاری

طیور، همیین .(17)دهنیده باشیدشود که نگاهیگرفته می

دهنیده بایید هتروزیگوسییتی بیالایی یک مارکر نگیاهی

داشته باشید. مارکرهیای چنید شیکلی از لحیاو فراوانیی 

نللی و درجه هتروزیگوسیتی و سایر معیارهای جمعییت 

براین بیه بنیا .(11)باشیندشیناختی وابسیته بیه جمعییت میی

منظییور مشییخص نمییودن مناسییب بییودن یییک مییارکر 

لاز  مورفیک برای غربالگری ژنو  در یک جمعیت، پلی

و  است ابتدا وضیعیت نن میارکر از لحیاو هتروزیگوسییتی

طییور ویییره بررسییی فراوانییی نللییی در نن جمعیییت بییه

دهنیدگی هد  از ملالعه حاضر، بررسی نگاهی .(11)شود

در جمعییییت  COLQواقیییع در ژن  rs6442530میییارکر 

 .ای از جمعیت ایرانی استاصفهان به عنوان نمونه
 

 مواد و روش ها
 هنمون

گییری از نمونیهتجربیی،  -توصییفیدر این ملالعیه 

فرد سالم غیرخویشاوند از جمعیت اصفهان به  151تعداد 

 فیرد ز جمعیت ایرانی انجیا  شید. از هیرای اعنوان نمونه

 EDTAلیتیر میلی 1ی حاوی لیتر خون در لولهمیلی17مقدار 

درجیه  -17نوری و در دمیای مولار جمیع 5/7با غلظت 

هیای ژنیومی از سیلو  DNAگراد نگهداری شید. سانتی

 .لکوسیت خون به روش رسوب نمک استخراج گردید
 

 بررسی بیوانفورماتیک
چندشیکلی موجیود در ناحییه ژنیی  کلیه مارکرهای

COLQ هییای در پایگییاهdbSNP ،Ensembl genome 

browser ،F-SNP  وUCSC Genome Browser  از
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لحاو جایگاه، درجه هتروزیگوسیتی، عملکرد و فراوانی 

نللی نلیل مغلیوب میورد بررسیی قیرار گرفتنید. میارکر 

rs6442530  از ژن  1واقع در اینترونCOLQ  بیا داشیتن

MAF (Minor Allele frequency )هایی هم چون معیار

و درجه هتروزیگوسیتی بالا بیه عنیوان میارکر  1/7بالای 

 پلی مورفیک مناسب جهت ملالعه بیشتر انتخاب گردید.
 

 تعیین ژنوتیپ
 ARMSتعیین ژنوتیپ مارکر با استفاده از تکنیک 

PCR .نغییازگر در  سییهدر اییین تکنیییک از  انجییا  شیید

ی شود به صیورتی کیه نغیازگر رفیت هرویا  استفاده م

و نغازگر برگشیت  (Forward Outer primer)خارجی 

تشکیل بانید کنتیر   (Reverse Outer primer)خارجی 

 و (Forward Outer primer) مثبت و نغازگر رفت خیارجی

 تشیکیل (Reverse Inner primer)برگشت داخلی نغازگر

 دهنید.نه مییباند داخلی و تشخیصی برای تعیین ژنوتیپ نمو

شیود و میبرای هر نمونه دو ویا  جداگانه در نظر گرفته 

 در هرکدا  نغازگرهای رفت وبرگشت خارجی و برگشت

گردد با ایین تفیاوت کیه نیوع نغیازگر داخلی اضافه می

داخلی در هر ویا  متفاوت بوده و هرکیدا  شیامل ییک 

نغازگر م بیور هسیتند و  4'نلل از دو نلل مارکر در سر 

غازگرها نص نوع نلل را به عهده دارند. اطلاعات تشخی

 1شیماره و طو  باندهای تشخیصی و کنتیر  در جیدو  

 Primer1و NCBI هایبا استفاده ازپایگاه نورده شده است.

 PCRنظر طو  محصیولات و اعما  تنظیمات مناسب از 

 .(14)ن  طراحی گردیدندو دمای بهینه، نغازگرهای ایده

 

 ARMS PCRطراحیی شیده جهیت هیای نغازگر: 2شمماره  جدول

 rs6442530برای شناساییی مارکر 
 

Tm   نغازگر '3 - '5 غازگرنتوالی  غازگرنطو 

51/51 11 N AGTCTGAAATCAAGGTGTCGC FO 

11/51 11 N ACTCGTGGGTCTGTTTACCTA RO 

44/50 11 N AAATTAAGAAGTTTAAAATGAGGGGTTC RI (C) 

22/51 11 N AAATTAAGAAGTTTAAAATGAGGGGTTT RI (T) 

 

ARMS PCR: Amplification Refractory Mutation System 

Polymerase Chain Reaction;  
FI: Forward Inner;  
RO: Reverse Outer;  
FO: Forward Outer;  
RI: Reverse Inner 

 و  Oligo7اف ارهییییای سییییپس بییییه کمییییک نییییر 

TM Calculator شییده ارزیییابی  نغازگرهییای طراحییی

هیا اعمیا  گردیید. در شدند و تغییرات لاز  بیر روی نن

بیا ژنیو  انسیان  NCBIنهایت این نغازگرهیا در پایگیاه 

Blast های دیگیر و شده و امکان اتصا  نغازگرها به ژن

تشکیل باندهایی غیر از باند اصلی سینجیده شید و تاییید 

 نهایی برای نن ها صورت پذیرفت.

ا اسیییتفاده از دسیییتگاه بییی ARMS PCRواکییینش 

طبق شرایط زیر انجا   Eppendorf)-نلمان(ترموسایکلر 

از نغیازگر  FO (10pM) ،µL5/7از نغیازگر  µL1شد: 

RO (10pM) ،µL05/7  از نغییییییییییازگرRI (10pM) ،

µL1/7  از ننیی یمTaq DNA Polymerase (5u/µL)،  

Lµ5/7  ازdNTP (20mM)، Lµ5/1  ازPCR Buffer (10X)، 

µL05/7  2ازMgCl (100mM)  وLµ1  ازDNA .ژنییومی 

رسانیده  Lµ15به  O2ddHبا  PCRحجم محلو  واکنش 

 انجا  گردید. PCRو واکنش  شد

درصید  1محصولات تکثیر شده بر روی ژ  نگارز 

ولت رانده شد. سپس با  27دقیقه تحت ولتاژ  45به مدت 

بیرداری از ژ  بیا عکیس Gel Documentationدستگاه 

 رت پذیرفت.صو UVکمک نور 

 

 بررسی نماری

نتیای  بیه  Genepopدر نهایت با اسیتفاده از پایگیاه 

 دست نمده از تعیین ژنوتیپ افیراد از لحیاو فراوانیی نللیی،

و  هشیددرجه هتروزیگوسیتی و فراوانی ژنوتیپی مشاهده 

هموزیگیوت و  هیایوتیپدر فنمورد انتظار فراوانی ژنوتیپی 

چنیین هیم .(14)نیدمیورد بررسیی قیرار گرفت هتروزیگوت

 وجییود تعییاد  هییاردی وینبییر  بییر اسییاا نزمییون 

)2Chi Square (χ .بررسی شد 
 

 یافته ها
 rs6442530 کیه میارکر چندشیکلیبا توجه به ایین

باشیید، میی Tو نلییل مغلییوب  Cلیل غالیب دارای دو ن

درجمعیت مورد انتظار TT و CC ،CTهیایبنابراین ژنوتییپ
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است. تعییین ژنوتییپ افراد تحت ملالعیه نشییان داد کیه 

 C/Tنفییر دارای ژنوتیییپ  C/C ،04نفیر دارای ژنوتیپ  42

بودند. فراوانی مربوط T/T نفیر نیی  دارای ژنوتییپ  12و 

 نشیان داده شیده اسیت. 4 شماره ها در جدو تیپبه این ژنو
 

در جمعیت اصفهان به  rs6442530ژنوتیپ مارکر  :3شماره  جدول

 ای از جمعیت ایران عنوان نمونه
 

 های مورد انتظار ژنوتیپ های مشاهده شده ژنوتیپ ژنوتیپ

C/C 42 5440/41 

C/T 04 2470/04 
T/T 12 5440/11 

 

 
 

 . rs6442530ین ژنوتیپ نشانگر تعی :1تصویر شماره 

 

بییا اسییتفاده از نغازگرهیییای  rs6442530نشییانگر 

تکثیییر شیید و سییپس  ARMS PCRروش اختصاصییی و 

درصید تفکییک 1گیارز نبر روی ژ   PCRمحصولات 

دهنیده بانید کنتیر  و  جفت بازی نشان 414باند  شدند. 

دهنده باند داخلی و تشخیصی جفت بازی نشان 115باند 

ستون در نظیر گرفتیه شیده اسیت  دوهر فرد  است. برای

 C للنکه ستون او  از سمت راست مربوط به صورتیبه

بییرای هییر فییرد اسییت.  Tلییل نو سییتون دو  مربییوط بییه 

 و 2هیای چنیین سیتونو هم 1 و 1های ترتیب ستونبدین

، T/Cاز سمت راست مربوط بیه افیراد هتروزیگیوت  17

مربییوط بییه افییراد  1 و 0هییای و سییتون 4 و 4هییای سییتون

مربییوط بییه فییرد  1 و 5هییای و سییتون T/Tهموزیگییوت 

افیراد سییالم و DNA های نمونه است. C/Cهموزیگوت 

اختصاصییی و هیای نغازگراز  غیرخویشیاوند با اسیتفاده

گیارز نژ   تکثییر شیده و بیر روی ARMS PCRروش 

 115و  414هییای بانید مختلییش بیا طیو  دوبیرده شیدند. 

 414قلعییه بیی ر  ی ژ  مشیاهده شید. جفت باز بر رو

جفیییت بییازی نشیییان دهنییده نیییوار کنتییر  اسیییت و قلعیییه 

کننیده نوارهییای جفییت بییازی مشیخص 115 کوچیک

 باشد.می T و نلیل مغلیوب Cبیرای نلیل غالیباختصاصیی 

جفت بیازی در هیر دو  115مشاهده شدن قلعه کوچک 

 روزیگیوتداخلی، نشان دهنده هتهیای نغازگرویا  حاوی 

در حالی کیه افیراد هموزیگیوت غالیب  بودن فرد است،

جفیت بیازی  115ها باند یکی از ویا  و مغلیوب فقط در

  دهند.را نشان می

فراوانییی  های افراد تحت ملالعیه،پس از تعیین نلل

نللیی، درجه هتروزیگوسیییتی و وجیود تعییاد  هیاردی 

افی ار از نیر  وینبر  برای مارکر مورد ملالعه با استفاده

Genepop .للی مشاهده شده بیراینفراوانی  تخمین زده شد 

 بیود. درصید 4/44و درصد  1/51ب به ترتی Tو  Cهای للن

 چنیین درصید هتروزیگوسییتی و هموزیگوسییتی مشییاهدههم

 114111/41 شیده بیرای جمعییت اصفهییان بییه ترتیییب

ی اسیت در حالیبودنید. ایین درصد  415012/51و درصد 

میییورد  و هموزیگوسییییتی کیییه درصییید هتروزیگوسییییتی

بیه  Genepopدر پایگیاه  انتظیار بیرای جمعییت اصفهیان

 121514/42 کمییک فرمییو  تعییاد  هییاردی واینبییر 

 بیه دسیت نمدند.درصد  074410/57و درصد 

بررسی تعاد  هاردی وینبر  نشان داد که جمعیت 

باشیید عییاد  میییدر ت rs6442530اصیفهان بییرای نشییانگر 

 بیه دسیت نمید کیه بیا 77/1محاسبه شده  pمقیدار ، زیرا

میی باشید،  75/7تیر از ب رگیی p کیه مقییدارتوجه به این

 بیانگیر وجیود تعاد  هیاردی واینیبر  برای ایین مارکییر

 بیرای مارکیر PICسپس مقیدار در جمعییت اصفهان اسیت.

یان هییا نشییبررسیییی .شییید محاسییبه rs6442530ژنتیکیییی 

 .داشیته باشید 1تیا  7تواند مقداری بین می PICدهید می

 =405/7PICنشییانگر دو نللییی دارای حییداکثر مقییدار 

بیه  PICباشد، بنابراین در نشانگرهای دو نللی هرچیه می

بییه توانید تر باشد میین دیک 405/7دست نمده به عدد 

 اطیلاع دهنیدگیعنیوان ییک شیاخص مناسییب بییرای 

 .(15)نوکلئوتییدی در نظر گرفته شییودییک مارکر تیک 
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 حیاضرنشیان داد کیه مقییدار دسیت نمیده ازملالعیهنتایی  بیه

PIC  بیرای مارکیرrs6442530  4071/7 جمعییت اصفهاندر 

نن بیه عنییوان  دهنیده اطیلاع دهندگی بیالایباشید کیه نشیانمی

 اصفهان اسیت. یک مارکیر تیک نوکلئوتییدی در جمعییت
 

 بحث
سندرو  میاستنی با توجه به ماهیت چندژنی بیماری 

هییا بییا اسییتفاده از مییادرزادی، شناسییایی مسییتقیم جهییش

بیر خواهید های تعیین توالی بسیار پره ینیه و زمیانروش

هیای هیا و جهیشبود. بنابراین با توجه به تعداد زییاد ژن

ها، تشخیص بیماری به صورت غیرمستقیم با متنوع در نن

ی مارکرهیا استفاده از مارکرهای چندشکلی به خصوص

SNP تواند مفیدتر باشد.پیوسته با ژن می 

در جمعیییت  rs6442530در اییین ملالعییه مییارکر 

ای از جمعیت ایرانی بررسی شید. اصفهان به عنوان نمونه

نشیان  rs6442530نتای  حاصل از تعیین ژنوتیپ میارکر 

و فراوانی  511/7لل غالب( ن) Cلل ندهد که فراوانی می

للی برای نباشد. فراوانی می 444/7لل مغلوب( ن) Tلل ن

هییای بییرای جمعیییت COLQاییین مییارکر در ناحیییه ژنییی 

از طرییق پایگیاه  Genomes Project 1000مختلیش در 

Ensembl genome browser  ارائه شده اسیت. براسیاا

هیای در جمعیت T (MAF)لل نفراوانی  ها  این گ ارش

ی، چینی، نیجریایی، انگلیسی، اسیپانیایی، ژاپنیی، ایتالییای

 ،40/7، 41/7، 55/7، 14/7بنگلادشی و پاکستانی به ترتییب 

ایین اطلاعیات  .(11)باشیدمی 41/7و  44/7، 41/7، 15/7

دهنید کیه جمعییت ژاپنیی در مقایسیه بیا سیایر نشان میی

 باشید،می Tلل نترین درصد فراوانی ها دارای بیشجمعیت

مربوط بیه   Tللنترین درصد فراوانی در صورتی که کم

باشد. نتای  به دست نمده از ملالعه جمعیت انگلستان می

 در جمعییت Tلیل ندهد که درصد فراوانی حاضر نشان می

ای از جمعییت ایرانیی نسیبت بیه اصفهان به عنوان نمونیه

پاکستان  های انگستان، اسپانیا، ایتالیا بنگلادش وجمعیت

هیای چینیی، که نسبت به جمعییتتر است، درحالیبیش

درضیمن، جمعییت  باشید.تیر میینیجریایی و ژاپنیی کیم

ترین شیباهت را بیه جمعییت اصیفهان از بنگلادشی بیش

درصید هتروزیگوسییتی لحاو فراوانی نلل مغلوب دارد. 

در جمعیییت  rs6442530مشییاهده شییده بییرای مییارکر 

تیر محاسبه شد که کمی کم درصد 114111/41اصفهان 

چنیین بیا هم از درصد هتروزیگوسیتی مورد انتظار است.

توانید توجه به این که وجود تعاد  هاردی واینبر  میی

هیای نمیاری را تحیت تیاثیر قیرار دهید، صحت بررسیی

از لحاو وجود تعاد  هاردی  rs6442530بنابراین مارکر 

صیل از واینبر  نی  مورد بررسی قرار گرفیت. نتیای  حا

نشان داد که تعیاد  هیاردی واینبیر   Genepopپایگاه 

در جمعیییت اصییفهان وجییود  rs6442530بییرای مییارکر 

دارد، بنابراین عوامل برهم زننده تعاد  هاردی واینبیر  

اثیر  rs6442530در جمعیت اصفهان برای جایگاه مارکر 

 قابل توجهی نداشتند.

 rs6442530دهید کیه میارکر ها نشیان مییاین یافته

هییای چینییی، ژاپنییی و نیجریییایی، در عییلاوه بییر جمعیییت

ای از جمعیت ایرانیی جمعیت اصفهان نی  به عنوان نمونه

هیای به عنوان یک مارکر گوییا جهیت بررسییتواند می

مورد استفاده  COLQیافته ژن های جهشللنغیرمستقیم 

درمجموع بیا توجیه بیه نتیای  حاصیل از ایین  قرار گیرد.

 COLQژن  1واقع در اینترون rs6442530 ملالعه، مارکر

للییی و درجییه هتروزیگوسیییتی بییالا نبییه دلیییل فراوانییی 

کنیار  توانید بیه عنیوان میارکر تشخیصیی مناسیب درمی

ننیالی   دهنده دیگر جهیت اسیتفاده درمارکرهای نگاهی

زا در بیمیاری هیای بیمیاریپیوستگی و شناسیایی جهیش

چنیین دیگیر همسندرو  میاستنی مادرزادی معرفی شود. 

 توانید در تقوییتاطلاعات به دست نمده از این ملالعه میی

 اطلاعات ساختار ژنتیکی جمعیت ایران موثر باشد.
 

 سپاسگزاری
از معاونت پروهشیی دانشیگاه اصیفهان  وسیله بدین

 الیب پروهانیه وقتامیین بودجیه ملالعه م بییور در  جهت

 ونیه میا را یییاریافیرادی کیه در تهییه نم چنین از کلیههیم

 .کنیممی انید تشیکر و قدردانیینموده
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