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  :مقدمه
 ،هاي قلبي رايج ترين نوع ارثي تك ژني از بيماري

 (Hypertrophic Cardiomyopathy)يوپاتي هايپرتروفي اكارديوم
آن، ضخيم شدن ديواره بطن چپ كه است كه ويژگي هاي 

 مي شود، بي نظمي منجر به كاهش فضاي بطن چپ
، )Myofibril (ساركومري، به هم ريختگي ميوفيبريل ها

 )Ischemia (، ايسكمي)Diastole (اختلال دياستول
از ). 1 (ميوكارد، ضربان نامنظم قلب و مرگ ناگهاني است

ديگر علائم اين بيماري، انسداد مجراي خروجي بطن چپ و 
 نمي شود يا  ديدهمي باشد كه يا اصلاً) Fibrosis (فيبروز

بيماري داراي ناهمگني فنوتيپي بالايي  ).2 (شديد است
مي باشد و خصوصيات باليني آن از هايپرتروفي شديد با 
مرگ ناگهاني تا شكل خوش خيم كه در افراد 

آريتمي . شود، متغير استهتروزيگوت ديده مي
(Arrhythmia) و مرگ ناگهاني در غياب علائم 

  :چكيده
صد  در2/0 رايج ترين نوع از بيماري هاي قلبي است كه )HCM(تروفي  كارديومايوپاتي هايپر:زمينه و هدف

 35ثير قرار داده و همچنين رايج ترين علت مرگ قلبي ناگهاني در جوانان زير أاز جمعيت جهان را تحت ت
هدف اين مطالعه .  استMYH7 از ژن 8 - 24 درصد موارد بيماري مربوط به اگزون هاي 35حدود . سال است

 استان HCM انار در بيم19-23 در اگزون هاي MYH7بررسي احتمال حضور جهش هاي مربوط به ژن 
  .چهارمحال و بختياري بود

 به روش نمونه گيري آسان از بين مراجعين به HCM بيمار مبتلا به 30 در اين مطالعه تجربي :روش بررسي
-به روش استاندارد فنلDNA در اين بيماران . كلينيك قلب دانشگاه علوم پزشكي شهركرد انتخاب شدند

 به صورت تك SSCP تكثير و با روش PCRد نظر با استفاده از روش اگزون هاي مور. كلروفرم استخراج شد
 باندهاي  سپس. رشته تبديل شد و همراه نمونه هاي دو رشته اي روي ژل پلي آكريل آميد الكتروفورز گرديد

  . تجزيه و تحليل شدندChromasمشكوك تعيين توالي گرديد و نتايج با استفاده از نرم افزار 
 و R719W دو جهش 22 و 19 اما در اگزون هاي ، تغييري مشاهده نشد23 و 21، 20هاي  ن در اگزو:يافته ها
R870Hيافت شد كه به ترتيب در دو و يك نفر از بيماران وجود داشتند .  

در ميوزين بتا مي شود، اي باعث تغيير اسيد آمينه  22 و 19در اگزون هاي  از آنجا كه تغييرات :نتيجه گيري
به هر   . اين استان دارندHCMسزايي در بيماران ه  احتمالاً سهم با،اگزون هاين  در MYH7هاي ژن جهش

  . لازم است براي نتيجه گيري بهتر، بيماران بيشتري مورد مطالعه قرار گيرندصورت، 
  

  .SSCP/HA، جهش، MYH7كارديومايوپاتي هايپرتروفي، ژن : هاي كليدي واژه
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وفي بطن چپ در بيمار داراي اكوكارديوگرافي، هايپرتر
 ژنوتيپ بيماريزا نشان دهنده نفوذ ناقص فنوتيپي است

  هايپرتروفي . فنوتيپ با سن فرد تغيير مي كند). 5-3(
مي تواند در ابتداي تولد با اشكال انسدادي و 
هايپرتروفي شديد، سير سريع به سمت نارسايي قلبي و 

انان نوجو). 6 (مشخص گردددرصد بالاي مرگ و مير 
و بالغين جوان در حالت شديدي از هايپرتروفي بطن 

ا انسداد راه خروجي، كاهش فضاي بطني بچپ همراه 
 و پيشروي به سوي مرگ ناگهاني را نشان مي دهند

، 80هاي سني، از بدو تولد تا دهه   در تمام گروه).8،7(
 نفر از جمعيت كلي به 500 يك نفر از  كههديده شد
ترين علت مرگ ناگهاني در   شايع وشده اندآن مبتلا 

  ).9 (ه استدو سال ب35جوانان زير 
آناليز ژنتيكي موجب تسهيل تشخيص بيماري 
در مراحل پيش كلينيكي شده و پيشرفت هاي زيادي در 
. شناخت مبناي ژنتيكي بيماري حاصل آمده است

تشخيص بيماري با تعيين ژنوتيپ بيماران روز به روز 
هاي  وص كه وجود روشبيشتر مي شود و به خص

دارويي و مداخله ايي براي پيشگيري از مرگ ناگهاني 
همچنين . افراد مستعد، اهميت موضوع را بيشتر مي كند

طبقه بندي خطرزايي بيماري بر مبناي معيارهاي مولكولي 
اين بيماري به دو شكل اوليه و ثانويه . انجام پذير است

ون فشار خون، شكل اوليه بيماري در اثر عواملي چ. است
تنگي آئورت، تمرينات ورزشي و استفاده از بعضي داروها 

 نوع ثانويه آن اغلب فاميلي بوده و ).11،10 (ايجاد مي گردد
 50ث آتوزومي غالب است البته فقط انتقال آن بر پايه توار

  ).12 ( موارد جنبه فاميلي دارنددرصد
تحقيقات زيادي جهت تشخيص اساس ژنتيكي 

HCMده است كه نتيجه آنها شناسايي بيش از  انجام ش
 ژن بوده كه اغلب اين ژن ها 20 جهش در بيش از 900

از جمله . پروتئين هاي ساركومري را كد مي كنند
 و MYH7 ،MYBPC3هاي  ها، ژن مهمترين اين ژن

TNNT2موارد بيماري  درصد 35حدود .  مي باشند

 كه ژني MYH7ژن  ).2 ( مي باشدMYH7مربوط به ژن 
 اگزون دارد، كد 40 كيلو باز است و 25زرگ حدود ب

كننده زنجيره سنگين ميوزين بتا مي باشد و عمدتاً در 
 )Filament (هاي فيلامان). 4 (شودبطن ها بيان مي

 هستند ضخيم حاوي پروتئين زنجيره سنگين ميوزين 
. ند مولكول زنجيره سبك ميوزين مرتبط مي باش4كه با 

 95وزين قلبي و مي درصد 30 بتا زنجيره سنگين ميوزين
 اسيد 1934 ميوزين بطني را تشكيل مي دهد و از درصد

 15 جهش و 194 تقريباً). 13 (آمينه تشكيل شده است
توالي  ).14 (چند شكلي در اين ژن گزارش شده است

 كه اغلب ه نشان دادHCMبيماران يابي كامل اين ژن در 
 اند كه سر كروي  آن واقع شده8-24هاي  جهش ها در اگزون

 بررسي مطالعههدف از اين . و اتصال سر و دم را كد مي كنند
 جهش هايي در آنها  مي باشد كه قبلا19ً-23هاي  اگزون

كه تا به حال نه جهش و يك  طوريه  بگزارش شده است
، 20، پانزده جهش در اگزون 19چند شكلي در اگزون 

، بيست و چهار جهش و 21چهارده جهش در اگزون 
 و هجده جهش و يك 22يك چند شكلي در اگزون 

، )14-18( گزارش شده است 23چند شكلي در اگزون 
 با توجه به اينكه در ايران مطالعات اندكي در ارتباط لذا

اين .  استبا اساس مولكولي اين بيماري صورت گرفته
ها در   احتمال حضور جهشمطالعه با هدف بررسي

تان چهارمحال و  در اسMYH7 ژن 19-23هاي  اگزون
  .طراحي و اجرا شده استبختياري 

  
  :سيربر روش

آزمايشگاهي كه در -در اين مطالعه توصيفي
صورت  1391 تا خرداد ماه 1389ماه  فاصله زماني دي

گرفت، از بين مراجعين سراسر استان به كلينيك قلب 
 بيمار مبتلا به 30دانشگاه علوم پزشكي شهركرد، 

في، بر اساس يافته هاي باليني و كارديوميوپاتي هايپرترو
 و به روش نمونه گيري آسان )19 (اكوكارديوگرافي

بعد از تهيه . جهت انجام مطالعه در نظر گرفته شدند
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پرسشنامه و كسب رضايتنامه كتبي از بيماران مبتلا به 
HCM ،5 ميلي ليتر خون جهت انجام آزمايشات 

و به  نيم مولار گرفته EDTAمولكولي در لوله حاوي 
آزمايشگاه مركز تحقيقات سلولي و مولكولي ارسال و تا 

 درجه در فريزر -20زمان انجام آزمايشات در شرايط 
 خون بيماران به روش معمول فنل DNAسپس . نگهداري شد

 استخراج  DNA استخراج گرديد و غلظت)20 (و كلروفرم
  )unci 2100 USA (شده با روش اسپكتروفتومتري

 با MYH7با استفاده از توالي ژن در ادامه  .اندازه گيري شد
   ، Primer3 و نرم افزار)NG_007884(رمز دسترسي 

و  (Forward primer=F)توالي هاي آغازگر جلوبرنده، 
براي اگزون هاي  (Reserve primer=R) ،آغازگر معكوس

با توجه به طول . ين ژن طراحي و خريداري شد ا23 تا 19
 با طول PCRنجا كه محصولات ، از آ23 و 22ي ها اگزون

  كارايي ندارندPCR-SSCP/HA براي روش bp350بيشتر از 
 اين دو اگزون به دو قسمت تقسيم و براي هر يك ،)21(

 واكنش .)1شماره جدول (دو جفت پرايمر طراحي شد 
PCRاگزون بصورت اختصاصي و به منظــــور براي هر   

  .افزايش قطعه مورد نظر، انجام شد
 از هر يك lµ2/0 حاوي PCRوتيوپ هر ميكر
 pM10 ،lµ 1/0با غلظت  R و F از دو آغازگر

 DNA Polymerase  Taq) lµ unit/5( ،lµ5/0آنزيم
مخلوط دزوكسي نوكلئوتيدهاي تري فسفات با 

 PCR)X10(،l µ5/1   بافرmM 10 ،lµ5/2غلظت
MgCl2) mM50 ( وlµ1 DNA) ngr 100( كه با بود 

 با DNAتكثير .  رسيدlµ25آب مقطر به حجم نهايي 
 ساخت  ASTEC PC818استفاده از دستگاه ترموسايكلر

 30شرايط دمايي بهينه شامل . كشور ژاپن انجام شد
 6 به مدت ºC96دماي واسرشته شدن : سيكل مشتمل بر

 به تفكيك 1  شمارهمطابق جدول(دماي اتصال دقيقه، 
 دقيقه و دماي ساخت رشته هاي 1به مدت ) ها اگزون

  . ثانيه بود50به مدت  ºC72كمل م
تـه اي،            استفاده از تكنيك چند شكلي ساختار تـك رش

SSCP) Single-Strand Conformation Polymorphism( 
  تـك رشـته اي بـا       DNAبر اين اساس اسـتوار اسـت كـه          

توجه به تركيب بازي مي تواند حالت ها و آرايـش هـاي    
  
  

  PCR  دماي اتصال پرايمرها و طول قطعات مربوط به هر اگزون در تكنيك توالي آغازگرهاي طراحي شده،:1جدول شماره 

  اگزون  آغازگرها  دماي اتصال  )bp (اندازه قطعه
220 ºC68  F: cagtgacaaagccaggatca 

R: ctctggtgcaccctcatacc  
19  

206 ºC67  F: ctggacacttccctcctcag  
R: gcatcagaggagtcaatggaa  

20  

221  ºC67  F: cctcgtacccctccctagtc  
R: ctcagagaagcgggaaacct  

21  

163  ºC67  F: aggctcagcactcctttcaa  
R: ggaggccatctccttctctc  

A22 

201  ºC65  F: gctgctgaagagtgcagaaa  
R: gggtggaagagccaacagta  

B22 

195  ºC57-56  F: tgtgcctctccttccctcta  
R:cattctcctcctcatcctcca  

A23  

204 ºC66  F: agattcagctggaggccaag  
R: agggagctgcccttacctt  

B23  

R= Reverse; F= Forward 
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 نرمال DNAفضايي متعددي بگيرد، بنابراين اگر در 
جهشي رخ داده باشد منجر به تغيير آرايش فضايي تك 
رشته اي آن شده كه بر اساس تفاوت حركت آن روي 

به منظور بررسي  .گرددژل پلي اكريل آميد جدا مي
 كه  PCR-SSCPبا استفاده از روشجهش هاي احتمالي 

ليز هترودوپلكس، آنا و PCR محصولات SSCPشامل 
)Hetero duplex Analysis=HA (طور همزمان است، ه ب

،  PCRر قطعات مورد نظر توسط روشـــبعد از تكثي
   درصد8 نظر بر روي ژل پلي اكريل آميد موردنمونه هاي 

 )Merk Germany( با جريان ، mA50 ساعت 1 به مدت 
 و سپس با نيترات نقره رنگ آميزي و الكتروفورز شدند

 در صورت صحت باندها .)22( يت گرديدندؤندها ربا
 مورد استفاده SSCP مربوط به آنها جهت PCRمحصول 

 محصول  يهر نمونه براي اين منظور، از. قرار گرفتند
PCR، lµ8 با برداشته و lµ6 از SSCP Dye مخلوط و به 

 حرارت داديم تا دو رشته ºC96 دقيقه در دماي 15مدت 
DNAسپس نمونه ها .م جدا شونده  به طور كامل از 

 DNAبلافاصله روي يخ قرار گرفتند تا از تشكيل مجدد 
 PCR محصول lµ2از طرفي . دو رشته اي ممانعت شود

، مخلوط و در ) مولارlµ3EDTA ) 5/0از هر نمونه با 
 رسانده شد، سپس ºC96دستگاه ترموسايكلر به حرارت 

 30 سيكل 60 دقيقه در اين حرارت نگهداري و طي 5
محصولات ). 23 ( رسانده شدºC37 حرارت به ايثانيه 
PCR آماده شده براي SSCP هر نمونه را با محصولات 
PCR آماده شده براي هترودوپلكس همان نمونه مخلوط 

  .)2  شمارهجدول( و در ژل پلي اكريل آميد بارگيري شدند
  

 MYH7 ژن 19-23 هاي  اگزونHA و SSCPبرنامه تنظيم شده الكتروفورز محصولات  :2جدول شماره 

  )39:1(غلظت ژل   )ساعت(زمان   )ºC(دما   )ولت (ولتاژ  اگزون
19  300  12  5/6  8%  
21  250  10  25/6  8%  

A22 8  6  20  330 20 و%  
B22 350  12  6  10%  
A23  330  10  6  8%  
B23  330  12  6  8%  

  

  
بعد از پايان الكتروفورز، ژل پلي اكريل آميد با 

يت و بر روي آن رDNAگ آميزي و باندهاي نيترات نقره رن
 نمونه ه يدرنهايت كلي. و مورد تجزيه و تحليل قرار گرفت

 كه داراي الگوي MYH7هاي مشكوك به داشتن جهش 
متفاوت بر روي ژل پلي اكريل آميد بودند، توسط روش 

 مورد تأييد قرارگرفته و نتايج با استفاده از DNAتعيين توالي 
  .دتجزيه و تحليل شدن Chromas نرم افزار

  

  :يافته ها
مورد مشكوك با روش تعيين      3 در اين مطالعه  

تغييـرات يافـت    . نـد ييد نهايي قـرار گرفت    أتوالي مورد ت  
 در C>T 9692 يــك جهــش بــصورت   شــاملشــده 

 ساله و زني    42مردي  (دو نفر از بيماران     در   19اگزون  
 و يــك جهــش ) ســاله بــا ســابقه فــاميلي از بيمــاري43

 ساله بدون سابقه    73 در خانمي    G>A 10824بصورت  
  .)2 و 1تصاوير شماره  (دبوفاميلي از بيماري 
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  .B22در اگزون G>A 10824جهش  :1تصوير شماره 
  بيماران كه الگوي بيمار شـماره  : 8 تا 3كنترل سالم، : 2ه نشده، ـــكنترل واسرشت: 1ماركر، :  M.ژل پلي آكريل آميد مربوطه) لف

شكل بالا مربوط به فـرد  . كروماتوگرام مربوطه) ب.  با بقيه و با كنترل سالم متفاوت است و يك باند اضافه دارد          )يكانعلامت پ ( 8
  .نوكلئوتيد جهش يافته مي باشد  علامت پيكان نشان دهنده.است بيمار و شكل پايين مربوط به فرد سالم

  

   .19 در اگزون C>T9692 جهش :2 شمارهتصوير 
 5بيماران كه الگوي بيماران شـماره  : 9 تا 3كنترل سالم،: 2كنترل واسرشته نشده، : 1ماركر، :  M .آكريل آميد مربوطهژل پلي ) الف

شكل بالا مربوط   . كروماتوگرام مربوطه ) ب . با بقيه و با كنترل سالم متفاوت است و يك باند اضافه دارد             )علامت هاي پيكان   (8و  
  . را نشان مي دهدنوكلئوتيد جهش يافته علامت پيكان؛ به فرد سالم استبه فرد بيمار و شكل پايين مربوط 

    
  :بحث

كارديومايوپاتي هايپرتروفي در اكثر موارد بدليل     
  هــــاي ســــاركومري ايجــــاد  جهــــش در يكــــي از ژن

 جهـش در انـسان شـناخته        194تـاكنون حـدود     . مي شود 
  ـــن جهش ها مربـــوط به ژن مورد از اي115ده كه ـــش

  
MYH7  مطالعات مختلف، جهش در ژن     ). 24 (مي باشد
MYH7     موارد ايـن بيمـاري نـشان       % 30-35 را در حدود

 بيــشترين 8-24هــاي محــدوده   داده انــد كــه اگــزون  
امـا ايـن رقـم در بيمـاران         . درگيري را در بيمـاري دارنـد      
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ايرانــي بــا جمعيــت هــا و اقــوام مختلــف هنــوز مــشخص 
ي در رابطـه بـا       بنابراين اطلاعات محـدود    .نگرديده است 

ثير اين ژن بر كارديو مايوپاتي هايپرتروفي در دسـترس          أت
 MYH7 ژن   19-23هاي    در اين تحقيق اگزون    .مي باشد 

 23 و   21،  20هـاي    در اگـزون  . مورد بررسي قرار گرفت   
هيچ تغييري مشاهده نشد اما نتـايج نـشان دهنـده دو نـوع              

 در  C>T 9692تغيير نوكلئوتيدي بوده كه شـامل جهـش         
ــزون ا ــش 19گــ ــزون G>A 10824 و جهــ    22 در اگــ

ــد  ــي باش ــبلا . م ــه ق ــش اول ك ــط "در جه  و Anan توس
 كــه كــد CGG، كــدون )25 (همكــاران گــزارش شــده

كـه كـد كننـده       TGGكننده آرژينـين اسـت بـه كـدون          
 تريپتوفان است تبديل مي شود و در جهش دوم كـه قـبلاً         

، كــدون )26 ( و همكــاران گــزارش شــدهNishiتوســط 
CGC آرژينين را كد مي كنـد بـه كـدون             كه CAC   كـه 

هر دو جهـش    . كد كننده هيستيدين است تبديل مي شود      
R719W و R870H كــه از نــوع جهــش هــاي بــد معنــي 

ــوزين       ــروتئين مي ــر پ ــه س ــر در ناحي ــث تغيي ــستند باع   ه
  .مي گردند

مطالعات مختلفي در خصوص نقش جهش هـاي    
MYH7    م شـده  در بروز كارديومايوپاتي هايپرتروفي انجا

است كـه از جملـه ايـن مطالعـات، مطالعـه اي اسـت كـه         
 با هدف غربالگري جهـش هـاي         و همكاران،  Liuتوسط  

 شجره نامه داراي بيمـاران  10هاي مسئول بيماري در  ژن
مبتلا بـه كارديوميوپـاتي هـايپرتروفي در جمعيـت چينـي            

در ايـن مطالعـه نـواحي عملكـردي ژن       . ه اسـت  انجام شد 
MYH7   با PCR  يك توالي يابي مستقيم غربالگري      و تكن

 نفـر   3 شجره ديده شد،     3 در   MYH7 جهش مربوط به     و
 سال دچـار مـرگ      20-48از افراد اين شجره ها در سنين        

نتـايج ايـن مطالعـه      . ناگهاني در حين ورزش شـده بودنـد       
 با خطر HCM در بيماران    MYH7نشان داد كه جهش هاي      

  .)27 ( مي باشدبالاي مرگ ناگهاني در افراد مبتلا مرتبط
 خـانواده  2چـين، از  كشور در  ديگري  در مطالعه   

و شـد   فرد سالم نمونه خون گرفتـه    120 و   HCMمبتلا به   
 و MYH7  ،MYBPC3 جهـش هـاي      PCRبا اسـتفاده از     

TNNT2   جهـش هـاي    اكثـر   . قـرار گرفـت   بررسي  مورد

كـه در    طـوري ه   بودند ب ـ  MYH7ملاحظه شده مربوط به     
 در G15319A جهش ، مطالعهيكي از خانواده هاي مورد

 عــضو خــانواده نــشان داده 3، در MYH7 ژن 23اگــزون 
 G15319Aنتايج اين مطالعه نشان داد كه جهـش         . دـــش

 فــاميلي بــا  HCM، علــت MYH7 ژن 23اگــزون در 
فنوتيپ بدخيم بوده و در تمام موارد بيماران مبتلا بايد          
از نظر مشكلات انـسدادي عـروق قلبـي مـورد بررسـي       

  .)18 ( گيرندقرار
Garcia     20 ،19هـاي     و همكاران توالي اگـزون، 

 بيمار با دامنه سـني      30 را در    MYH7 از ژن    30 و   24-22
د ن ـ در اسـتراليا بررسـي نمود      HCM سال مبتلا بـه      60-18

در اين مطالعـه در     . سابقه فاميلي داشتند  آنان   مورد   25كه  
 فـاميلي شـديد، جهـش       HCMيك خانم بيمـار مبـتلا بـه         

Met822Val   مشاهده شد كـه ايـن جهـش    22 در اگزون 
 اين حالـت نـشان دهنـده        ،در والدين بيمار وجود نداشت    

ــد   ــي باش ــود م ــش خودبخ ــه .)28 (جه ــر مطالع   در ديگ
Villard        و همكارانش با استفاده از روش SSCP   تـوالي ،

 TNNT2 و MYH7هـاي مربـوط بـه دو ژن      تمام اگزون 
 نفـر داراي    54 بيمار فرانسوي كـه      96را از نظر جهش در      

ــورد  42ســابقه خــانوادگي و  ــد م ــر اســپوراديك بودن  نف
ــا 5 در MYH7جهــش ژن . بررســي قــرار دادنــد  بيمــار ب
 مورد اسپوراديك در قسمت سـر و        2سابقه خانوادگي و    

در اين مطالعه مـشخص شـد       . انتهاي پروتئين مشاهده شد   
 واقع شده و از طرفـي       MYH7كه بيشترين جهش در ژن      

ــا   ــاري ب ــروع بيم ــش ــوده اســت أت  و Garcia. )29 (خير ب
هاي سـاركومري را در       فراواني تعدادي از ژن    همكاران،

رسـي قـرار    در اسـپانيا مـورد بر  HCM بيمار مبتلا بـه   120
.  سـابقه خـانوادگي داشـتند      درصد16از اين تعداد    . دادند

 32 ژن مـورد بررسـي قـرار گرفـت،           5در اين مطالعه كه     
مورد جهش ها مربوط   10بيمار جهش نشان دادند كه در       

  ).30 ( بودMYH7به ژن 
اغلب مطالعاتي كه در اين زمينه صـورت گرفتـه          

اين روش با توجـه بـه هزينـه         .  بوده است  SSCPبه روش   
 درصد است،   85مناسب و حساسيت بالاي آن كه حدود        

روشي مناسب براي بررسي جهش هاي احتمـالي در ايـن    
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 به عنـوان يـك      PCR-SSCPهر چند   ). 22 (ژن مي باشد  
روش معمول جهت غربالگري جهش هـا مـورد اسـتفاده           

ــسبتاً   ــن روش ن ــت، اي ــه اس ــرار گرفت ــق  ق ــساس و دقي    ح
ثير عوامـل محـيط و      أمي باشـد و نتـايج حاصـل تحـت ت ـ          

امـا در ايـن مطالعـه       ) 19 (شرايط آزمايشگاه متغيـر اسـت     
دقت بسيار   HA و PCR-SSCPاستفاده همزمان از روش     

 فــراهم MYH7ص جهــش هــاي ژن بــالايي را در تــشخي
ــراي   ــوالي ب ــين ت ــي اســتفاده از روش تعي   نمــود و از طرف

ييد آنها جاي هيچگونه ابهـامي      أ نمونه هاي مشكوك و ت    
  .را خالي نگذاشت

  
  :نتيجه گيري

ــاس   ــر اسـ ــايج بـ ــه نتـ ــن مطالعـ ــش در ،ايـ    جهـ
در ايجاد  بسزايي   نقش   MYH7 ژن   23 تا   19هاي   اگزون

داشـته  در جمعيت اين استان   كارديومايوپاتي هايپرتروفي   

اما مـي طلبـد تـا مطالعـات بيـشتري بـر روي سـاير             است،  
ها و تعداد نمونه هاي بيشتري انجام گيرد تا نقـش     اگزون
هاي مختلف اين ژن نيز در بيماري بيشتر مشخص    اگزون
  .شود

  
  :تشكر و قدرداني

بدينوســـيله از پرســـنل بخـــش اكوكـــارديوگرافي    
رمحال و بختيـاري و كليـه بيمـاران         بيمارستان هاجر استان چها   

كـه صــميمانه مــا را در اجــراي ايـن مطالعــه يــاري رســاندند و   
همچنين از معاونت پژوهشي دانشگاه علوم پزشكي شهركرد و    

مين بودجه و تصويب اين پايان نامه       أدانشگاه شهركرد جهت ت   
ــا شــماره ثبــت   و نيــز از كليــه 5/8/89 در تــاريخ 6001/122ب
ركز تحقيقات سلولي و مولكـولي شـهركرد        كاركنان محترم م  

  .مي گرددكمال تشكر و قدرداني 
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Background and aims: Hypertrophic cardiomyopathy (HCM) is the most prevalent heart 
disease, affecting 0.2% of the global population. HCM is also the most common cause of sudden 
cardiac death in individuals younger than 35 years old. Approximately 35% of affected cases are 
associated with exons 8-24 of MYH7 gene. The aim of this study was to investigate the possible 
presence of mutation in exons 19-23 MYH7 gene in patients with HCM in Chaharmahal va 
Bakhtiyari province. 
Methods: In this experimental study, 30 HCM patients referred to cardiology clinic in 
Shahrekord University of Medical Sciences were selected by simple sampling. DNA was 
extracted using standard phenol-chloroform method. Certain exons were amplified by PCR 
method and converted to single stranded DNAs by SSCP procedure and, along with double 
stranded DNAs, were electrophorized on polyacryl amid gel. Then, the suspected bands were 
sequenced and the results were analyzed using Chromas software. 
Results: In exons 20, 21, and 23, there was no change, but two mutations including R719W and 
R870H, were observed in exons 19 and 22 in 2 and 1 patient, respectively. 
Conclusion: Because these changes of exons 19 and 20  result in amino acid changes in beta 
myosin, the mutations of MYH7 gene in these exons have a significant role in patients in this 
province. However, it is necessary to study more patients for a better conclusion. 
 
Keywords: Hypertrophic cardiomyopathy, MYH7 gene, Mutation, SSCP/HA. 


