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 PCR-SSCP/HAبه روش  MYBPC3ژن  ۲۹و  ۲۷ یجهش در اگزون ها یبررس
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 مقدمه:
های قلبی با  یک نوع بسیار رایج از بیماری

 کاردیومیوپاتی هایپرتروفیوراثت مندلی 

(Hypertrophic Cardiomyopathy= HCM)  است

ثیر قرار داده أاز جمعیت جهان را تحت ت %2/0که 

همچنین دلیل بسیار رایج مرگ های  HCM .(1) است

 سال سن  35ناگهانی قلبی در افراد جوان تر از 

 دیواره شدن ضخیم آن، های (. از ویژگی2) است

  چپ بطن ضایف کاهش به که منجر چپ بطن

 ریختگی هم نظمی سارکومری، به بی شود، می

( Ischemiaایسكمی ) (،Myofibrilsها ) میوفیبریل

 نامنظم ضربان (،Diastoleدیاستول ) میوکارد، اختلال

های  (. ویژگی3) است ناگهانی مرگ و قلب

 چکیده:
است که با  یبا وراثت تک ژن یقلب یمارينوع ب نیتر جی( راHCM) یپرتروفیها یوپاتيومیکارد زمينه و هدف:

 یها شرفتيشود. پ یبالقوه کشنده مشخص م یها یتمیو آر یاختلال عملکرد انقباضبطن چپ،  وارهیشدن د ميضخ
از  شيجهش منحصر به فرد در ب 900 زا شيب جهيبه عمل آمده و در نت HCM یکياساس ژنت یدر روشن ساز یادیز

است(،  یقلب نیوزيمتصل شونده به م C ني)که کد کننده پروتئ MYBPC3شده است. جهش در ژن  ییژن شناسا 20
و  27 یاحتمال وجود جهش در اگزون ها یمطالعه با هدف بررس نیاست. ا HCMی ني% از موارد بال40عامل حدود 

 انجام شد. یاريدر استان چهار محال و بخت HCM همبتلا ب مارانيدر ب MYBPC3ژن  29
شهرکرد در نظر گرفته  یقلب دانشگاه علوم پزشک کينيمراجعه کننده به کل HCMفرد مبتلا به  30 :یروش بررس

 . شد استفاده کلروفرم -از روش استاندارد فنل مارانيب نیخون ا یاز نمونه ها DNAشد و به منظور استخراج 
 یشدند و با روش چند شکل ريتکث 29و  27 یاگزون ها مرازيپل یا رهيزنج های واکنش روش از استفاده با

 ژل  یرو یرشته ا 2 یشدند و همراه با نمونه ا لیبدت ی( به صورت تک رشته اSSCP) یتک رشته ا ییفضا
 .الکتروفورز شدند ديآم لیاکر یپل
 یها نشان دهنده  آن جیشد که نتا یريها اندازه گ استخراج شده الکتروفورز و نسبت جذب آن DNA ها: افتهی

تک  ییفضا یشکلنتایج حاصل از الکتروفورز چند  یباشد. با بررس یم DNAمطلوب  تيفياستخراج مناسب و ک
 .مشاهده نشد MYBPC3ژن  29و  27در اگزون  یريياز نمونه ها تغ کی چيدر ه SSCP/HA یرشته ا

جهش نداشتند. بر اساس  MYBPC3ژن  29و  27 یمورد مطالعه در اگزون ها مارانيکدام از ب چيه :یريگ جهينت
و  27در اگزون  یرييگونه تغ چيغالب ه یومبا توارث اتوز HCMمبتلا به  مارانيمطالعه در ب نیحاصل از ا جینتا
 یماريب جادیدر ا MYBPC3ژن  29 و 27 یشود که اگزون ها یم یريگ جهيمشاهده نشد. نت MYBPC3ژن  29

HCM مورد مطالعه نقش ندارند مارانيدر ب. 
 
 .MYBPC3 ،PCR-SSCP/HAجهش،  ،یپرتروفیها یوپاتيومیکارد های کليدی: اژهو
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شامل هایپرتروفی قلب  HCM پاتولوژیک مشخصه

( و بی نظمی Fibrosisنامتقارن و یا متقارن، فیبروز )

(. فنوتیپ بالینی بسیار متغیر 4) سلول عضله قلبی است

است و دامنه آن از فقدان علائم بیماری در تمام عمر تا 

پیشرفت سریع نارسایی قلبی یا مرگ قلبی ناگهانی در 

ابتدا و گاهی اوقات با کمی و یا حتی بدون هایپرتروفی 

 خیصتش جهت زیادی (. تحقیقات و مطالعات5) است

 ها آن نتیجه که است شده انجام HCMژنتیک در  سهم

کننده  دک ژن 20 در جهش 900 از بیش تشخیص

 جمله  از بوده است. سارکومری های پروتئین

و  MYBPC3  ،MYH7های ژن ها، ژن این ترین مهم

TNNT2 که در این میان ژن  باشند میMYBPC 

 دارای اهمیت زیادی است. نام رسمی این ژن: 

، قلبی است (MyBP-C)باند شده به میوزین  Cین پروتئ

یابی هیبریداسیون  و مكان دقیق آن به وسیله نقشه

 مشخص گردیده D11S1326و  D11S4133لوکوس 

رسد که این ژن در ساختار و  (. به نظر می6،7است )

. کند سیگنالینگ انواع عضلات نقش مهمی را ایفا می

cMyBP-C رکومر ای با سا های ماهیچه در سلول

ها را از   آن های ضخیم، همراه است و با اتصال به رشته

کند و به این ترتیب ممكن  شكسته شدن حفظ می

(. در 8) باشد است در پایداری سارکومر نقش داشته

MYBPC  مرتبط  جهش در خانواده های غیر 27تعداد

هایی  بسیاری از جهش .(10،9،6) است شناسایی شده

های  اند شامل حذف دهیافت ش MYBPC3که در ژن 

 های  ها یا جهش شدگی نواحی پیرایش، مضاعف

 بینی شده است،  بی معنی می باشد که پیش

ای  (. در مطالعه11) کنند های ناقص تولید می پروتئین

انجام  HCMبیمار مبتلا به  389مریكا روی آکه در 

جهش  MYBPC3%( از بیماران در ژن 18نفر ) 71شد، 

تغییر نوکلئوتیدی و  3، 27ن داشتند که در اگزو

یک تغییر نوکلئوتیدی شناسایی  29همچنین در اگزون 

بیمار  120ای که در اسپانیا روی  (. در مطالعه12شد )

%( از بیماران در 16نفر ) 20انجام شد،  HCMمبتلا به 

جهش داشتند که در یک بیمار در  MYBPC3ژن 

 یک جهش شناسایی   MYBPC3ژن 29اگزون 

های  از آنجا که در دیگر مناطق در اگزون (.13) شد

 HCMدر بیماران مبتلا به  MYBPC3ژن  29و  27

ود و در این مناطق جهش در ب جهش گزارش شده

های مزبور در ایجاد بیماری نقش دارد، مطالعه  اگزون

و  27های  در اگزون حاضر، با هدف شناسایی جهش

اتی در بیماران مبتلا به کاردیومیوپ MYBPC3ژن  29

 هایپرتروفی در استان چهارمحال و بختیاری و با 

  .انجام شد PCR-SSCP/HAاستفاده از روش 

(Single Strand Conformation Polymorphism= SSCP) 

یک تكنیک ساده، ارزان و حساس است و در واقع 

یک روش غربالگری بر روی محصولات 

(Polymerase Chain Reaction= PCR) جهت جداسازی 

باشد. این تكنیک روشی  های دارای جهش می نهنمو

های توالی را در  است که قادر است، اغلب تفاوت

 300تا  100ای )دارای  رشته تک DNAیک 

نوکلئوتید( تشخیص دهد. این روش بر اساس شناسایی 

ای  رشته تک DNAشكل فضایی ترکیب ایجاد شده در 

کاهش استوار است. این اشكال فضایی حتی با افزایش یا 

به همین دلیل با  (.14) یک باز آلی، تغییر خواهند کرد

استفاده از این روش می توان به صورت دقیقی در 

 ها  به آن DNAصورت بروز تغییر در بازهای رشته 

 .پی برد و این تغییرات را بررسی کرد
 

های  ( بین آللHeteroduplexها ) هتروداپلكس

ف شامل هد DNAگیرند. اگر  شكل می DNAمختلف 

 به ها به صورت خود های متفاوتی باشد، هتروداپلكس آلل

هموداپلكس  2شوند و در نتیجه  خود تشكیل می

(Homoduplex و )آیند که  وجود می هتروداپلكس به 2

بنابراین ؛ (15) کنند خیر حرکت میأآمید با ت در ژل آکریل

روش در ژل، حساسیت تشخیص در  2با انجام هم زمان این 

یابد. با توجه به اینكه در ایران  وش افزایش میر 2هر 

انجام  HCMمطالعات معدودی در زمینه اساس مولكولی 

است، این مطالعه با هدف بررسی احتمال حضور  شده

در استان  MYBPC3ژن  29و  27های  جهش در اگزون

 چهارمحال و بختیاری طراحی و اجرا شده است.
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 :بررسی روش
وع توصیفی است و در در این مطالعه که از ن

انجام شد، تعداد  93تا شهریور ماه  92فاصله زمانی مهر ماه 

نمونه از خون بیماران مبتلا به کاردیومیوپاتی  30

هایپرتروفی در استان چهارمحال و بختیاری مراجعه کننده 

به کلینیک قلب دانشگاه علوم پزشكی شهرکرد، دریافت 

افرادی  کاردیوگرافیو اکو بالینی های شد. بر اساس یافته

متر  میلی 13ها حداقل  که ضخامت دیواره بطن چپ آن

 ها ژنتیكی بود، وارد مطالعه  بود و بیماری آن

 های خونی پس از کسب  . نمونه(16،17) شدند

ها و تكمیل  نامه از افراد مبتلا و یا والدین آن رضایت

پرسشنامه مربوط به اطلاعات بالینی و دموگرافیک گرفته 

میلی لیتر خون  5های خون هر فرد به میزان  نمونه شد.

( ریخته و M5/0 ) EDTAهای حاوی  محیطی در لوله

برای آزمایشات مولكولی به مرکز تحقیقات سلولی و 

مولكولی واقع در دانشگاه علوم پزشكی شهرکرد منتقل 

های خون تا زمان شروع استخراج در دمای  شدند. نمونه

هداری شدند. جهت استخراج گراد نگ درجه سانتی -20

DNA کلروفرم استفاده شد و  -از روش استاندارد فنل

روش اسپكتروفتومتری  DNAبرای تعیین غلظت 

( استفاده NANODROP 2000 USA)اسپكتروفتومتر 

برای مطالعه بر روی این ژن، ابتدا به  (.17) است شده

، PCRای پلیمراز  های زنجیره منظور انجام واکنش

ها با استفاده  مورد نظر برای هر کدام از اگزون پرایمرهای

طراحی و از شرکت  Gene runnerاز برنامه نرم افزاری 

 وران خریداری شدند. در این مطالعه از پرایمرهایآ ژن فن

هر پرایمر  3' نوکلئوتیدی 5یا  4یافته که در انتهای  تغییر

عضاً ( و بCبه  Tو  Tبه  Cپیشرو ترجیحاً بازهای پیریمیدین )

 است.  اند، نیز استفاده شده بازهای پورین تعویض شده

ها با استفاده  آن PCRهایی که محصول  بدین منظور نمونه

 (Site Directed Mutagenesisیافته ) از پرایمر جهش

های کنترل مثبت بوده و در باندهای  باشند، به عنوان نمونه

بود.  دارای تغییر و حرکت متفاوت خواهند SSCPژل 

با علامت *  1شماره یافته در جدول  پرایمرهای جهش

 اند. مشخص شده
 

 29و  27اگزون های  PCRرفته در مطالعه برای انجام  کار پرایمرهای به :1جدول شماره 

 نام اگزون اندازه قطعه نام پرایمر نوع پرایمر توالی پرایمر
5’- CAGTGGGAGTGGGGTGTCAGTG -3’ Forward MY27-F  bp275 27ون اگز 
5’- GGTGTCAATGGCGGGTCTTGTG -3’ Forward MY27-R 

5’- CAGTGGGAGTGGGGTGGCAGTG -3’ Forward* Mutant MY27-F* 

5’- TGATCCAGGTTCAGGGTTAAGC -3’ Forward MY29-F bp 274  29اگزون 
5’- GAAGGGAAACAAGGGGGCTC -3’ Revers MY29-R 

5’- TGATCCAGGTTCAGAGTTAAGC -3’ Forward* Mutant MY29-F* 

 

توان از روش  نیز می PCR–SSCPدر تكنیک 

یافته )تغییر یافته( برای تهیه  طراحی پرایمرهای جهش

اما از آنجایی که  ،های کنترل مثبت استفاده کرد نمونه

حسب ساختار  بر PCR–SSCPاساس کار تكنیک 

ها است، این نكته باید رعایت  فضایی ماکرومولكول

تر به  شده در پرایمرها باید بیش تغییر ایجادشود که 

 هر برای PCR. واکنش (17)ها باشد  آن '3 سمت انتهای

 قطعه افزایش منظور به و اختصاصی به صورت اگزون

ژاپن(  ASTECنظر توسط دستگاه ترموسایكلر ) مورد

مخلوط واکنش  .شد انجام ،میكرولیتر 25در حجم 

PCR (X 10 )بافر  میكرولیتر 5/2 شامل اجزاء زیر بود:

(، میلی مولار 50)MgCl2  میكرولیتر 4 )سیناژن ایران(،

( میلی مولار 10) dNTPاز مخلوط میكرولیتر  2/0

از هر کدام از پرایمرها  میكرولیتر 5/0)سیناژن ایران(، 

ژنومیک و در  DNAاز  میكرولیتر 2، (میكرومولار 50)

 پلیمراز   Taqاز آنزیم میكرولیتر 25/0نهایت 

)سیناژن ایران(. پس از انجام ( میكرولیتر /واحد 5)

در هر واکنش و با  MgCl2وتغییر غلظت  PCRچندین 
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، PCRبررسی ژل های رنگ آمیزی شده محصولات 

 در غلظت  PCRبهترین کیفیت باندهای محصولات 

برای بنابراین  ؛مشاهده شد MgCl2از میلی مولار  50

استفاده  MgCl2 میلی مولار 50ت از غلظ PCRانجام 

های مورد  اگزون شد. برنامه دمایی تنظیم شده برای

 آمده است. 2شماره مطالعه در جدول 
 

برنامه دمایی تنظيم شده برای انجام  :۲شماره  جدول

 MYBPC3ژن  29و  27های  اگزون PCRواکنش 

 سيکل زمان )دقيقه( (°Cدما ) مرحله

 1 5 95 شتگی اوليهواسر

 33 1 95 واسرشتگی

 1 70 اتصال

 1 72 تکثير

 1 5 72 تکثير نهایی

 

 روی ژل  PCRمیكرولیتر از محصولات  2

  مدت ولت و به 300% و با ولتاژ 8آمید  آکریل پلی

دقیقه الكتروفورز شدند و سپس ژل ها به روش نیترات  45

یید أت تنقره رنگ آمیزی شده و رویت گردید. در صور

مورد  SSCP ها جهت آن PCRکیفیت باندها محصولات 

از میكرولیتر  5برای هر نمونه به میزان  .گرفتند استفاده قرار

در یک  SSCP Dyeاز میكرولیتر  5با  PCRمحصولات 

دقیقه  15 ها به مدت میكروتیوب مخلوط شد. میكروتیوب

پلیت قرار  گراد روی هات درجه سانتی 95در دمای 

از هم باز شوند. برای  کاملاً DNAرشته  2د، تا گرفتن

 ها ها، بلافاصله میكروتیوب جلوگیری از اتصال مجدد رشته

دقیقه بر روی  5ها حداقل  بر روی یخ قرار گرفتند. نمونه

با  PCRمحصول  DNAمیكرولیتر از  2همچنین  ،یخ ماندند

 مخلوط شد و طبق برنامه  EDTAمیكرولیتر  7/2

Touch Down دستگاه  در PCR(corbett  قرار )استرالیا

 .(3شماره  گرفت )جدول

 

 برنامه مورد استفاده در هتروداپلکس :3شماره جدول 

 سيکل زمان (رجه سلسيوسددما ) احلمر
 1 دقيقه 5 95 گی اوليهتواسرش

 60 ثانيه 30 درجه کاهش دما( 1)هر سيکل  35به  95از  واسرشتگی
 1 دقيقه 5 4 نگهداری

 

آلمان( تهیه گردید و  MERCKاکریل آمید )

در  X 6/0TBEدر تانک الكتروفورز قرار گرفت. از بافر 

تانک استفاده گردید. در واقع هتروداپلكس به عنوان 

بنابراین هتروداپلكس ؛ رود به کار می SSCPیید أت

آماده شده  PCRحصول مربوط به هر نمونه به همراه م

شده و در یک  ، با هم مخلوطSSCPهر نمونه برای 

آمید بارگذاری می شود.  اکریل پلیچاهک از ژل 

های مختلف متفاوت  مدت زمان و ولتاژ لازم برای نمونه

باشد و باید برای هر نمونه شرایط دمایی، ولتاژ و  می

زمان مطلوب با انجام آزمایشات متعدد و کسب تجربه 

دست آید. شرایط مربوط به هر اگزون در جدول  به

 است. آمده 4شماره 

 

 MYBPC3ژن  29و  27های  اگزون SSCP/HAو  SSCPشرایط تنظيم شده جهت انجام الکتروفورز  :4جدول شماره 

 ها افزودنی زمان دما تاژول آمپر غلظت ژل اگزون

 - ساعت mA 31 V350-320 C° 12 7 %10 27اگزون 

 %100گرم اوره  3 ساعت mA 31 V350-320 C° 12 8 %12 29اگزون 
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پس از انجام الكتروفورز، ژل پلی اکریل آمید 

با استفاده از روش نیترات نقره رنگ آمیزی شد و 

باندهای تشكیل شده، مورد بررسی قرار گرفتند. از آنجا 

مشاهده نشد، نیاز  SSCPکه هیچ نمونه مشكوکی در ژل 

 .به تعیین توالی نبود

 

 :افته های
نفر از افرادی که ضخامت دیواره بطن چپ  30

شرح متر بود، وارد مطالعه شدند.  میلی 13ها حداقل  آن

افرادی که  آورده شده است. بدین صورتافراد 

 متر یلیم 17تا  13آن ها بین بطن چپ  وارهیضخامت د

 بطن چپ وارهید ضخامتبودند؛ افرادی که  نفر 5بود، 

بودند و افرادی  نفر 7بود،  متر یلیم 19تا  17بین  آن ها

 بیش تر از  آن ها بطن چپ وارهید ضخامتکه 

مرد و  15نمونه ها شامل بودند.  نفر 18بود،  متر یلیم 19

 80تا  17سال و طیف سنی  49زن با میانگین سنی  15

ها دارای سابقه خانوادگی از  نفر از آن 16سال بودند. 

خانوادگی از بیماری بودند. نفر بدون سابقه  14بیماری و 

تمام افرادی که دارای علل غیر ژنتیكی از جمله فشار 

خون و تنگی دریچه آئورتی و یا نشانه های سندرمی 

از مطالعه حذف شدند و افراد انتخاب شده برای  ،بودند

گیری دارای کاردیومیوپاتی هایپرتروفی با علت  نمونه

 .ژنتیكی بودند

 DNAهای  ز نمونهبعد از انجام الكتروفور

ها و عدم وجود  استخراج شده، کیفیت بالای نمونه

 280/260هرگونه آلودگی مشخص شد. نسبت جذب 

دهنده عدم وجود ناخالصی  بود که نشان 8/1برابر 

 275، 27است. طول قسمت تكثیر شده برای اگزون 

باشد.  جفت باز می 274، 29جفت باز و برای اگزون 

های  اگزون SSCP/HAورز نتایج حاصل از الكتروف

آمید در  اکریل در ژل پلی MYBPC3ژن  29و 27

های  است. نمونه نشان داده شده 2و  1ماره شتصویر 

ها دارای جهش  کنترل مثبت که پرایمر پیشرو آن

ساختگی بود، در تمام تصاویر دارای حرکت متفاوت 

گونه که  است. همان مشخص شده Cبوده و با حرف 

اگزون  2مشخص شده، در هر  2و  1ماره شتصویر در 

های بیماران تغییری  یک از نمونه ، در هیچ29و  27

 مشاهده نشد.

 

 
 MYBPC3ژن  27مربوط به اگزون  SSCP/HAآميد الکتروفورز  اکریل : ژل پلی1 تصویر شماره

Cاوتی مشاهده نشد.گونه باند متف ها هيچ آن 27های بيماران که در اگزون  : نمونه1-21 ؛: نمونه کنترل مثبت 
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 MYBPC3 ژن 29مربوط به اگزون  SSCP/HAآميد الکتروفورز  اکریل ژل پلی :۲تصویر شماره 

Cگونه باند متفاوتی مشاهده نشد ها هيچ آن 29های بيماران که در اگزون  : نمونه1-19 ؛: نمونه کنترل مثبت. 
 

 بحث:
  موارد تر بیش در هایپرتروفی کاردیومایوپاتی

 ایجاد  سارکومری های ژن از یكی در جهش به دلیل

 در جهش 194 حدود در این مورد تاکنون .شود می

. در سایر مطالعات انجام (18) شناخته شده است انسان

در بیماران  MYBPC3ژن  29و  27های  شده، در اگزون

ها  بود که برخی از آن تغییر گزارش شده HCMمبتلا به 

مریكا انجام آدر  کهای  هباشند: در مطالع به شرح زیر می

تغییر نوکلئوتیدی   MYBPC3ژن 27شد، در اگزون 

TGA<CGA  با واریانتR943X و تغییر نوکلئوتیدی 

 del CT  و تغییر نوکلئوتیدیTAA<CAA  با واریانت

Q969X ای که در اسپانیا  . در مطالعه(19) شناسایی شد

 Q998Eجهش   MYBPC3ژن 29انجام شد، در اگزون 

ای  . در مطالعه(20)شناسایی شد c.C2992Gیت در موقع

  MYBPC3ژن 29مریكا انجام شد، در اگزون آکه در 

 . در (19) شناسایی شد ins AAتغییر نوکلئوتیدی 

 29 ای که در استرالیا انجام شد، در اگزون مطالعه

تا  24143جفت باز از نوکلئوتید  3حذف   MYBPC3ژن

 (GTT)ذف شده شناسایی شد. نوکلئوتیدهای ح 24145

کدکننده والین هستند، بنابراین حذف چارچوب این اسید 

ای که در  . در مطالعه(21) شود آمینه پیش بینی می

جهش   MYBPC3ژن 29اسپانیا انجام شد، در اگزون 

Q998E  در موقعیتc.C2992G  در (20) شدشناسایی .

و  27های  گونه تغییری در اگزون مطالعه حاضر، هیچ

مورد مطالعه  HCMدر بیماران مبتلا به   MYBPC3ژن 29

صورت  مشاهده نشد. با چندین بار تكرار آزمایش و به

برای هرکدام از  PCR-SSCPتجربی، شرایط مطلوب 

دست آمد. تمام شرایط  های مورد مطالعه به اگزون

به منظور ارتقاء کیفیت تحقیق،  PCR-SSCPتكنیک 

دارای دقت در برخی مطالعات رعایت شد. این روش که 

توان  های کنترل می اما با استفاده از نمونه ،% نیست100

هایی که در این  . نمونه(14،22) % رساند100دقت را به 

زمان با  عنوان کنترل مثبت ایجاد کردیم، هم مطالعه به

های دیگر روی ژل برده شدند و الگوی متفاوتی  نمونه

ده ایجاد کردند که نشان دهنده صحت واکنش انجام ش
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است. علاوه بر این، نتایج این روش با آزمایش دیگر 

 PCR-SSCPزمان با  شامل، روش هتروداپلكس نیز هم

های این  بنابراین داده؛ کار رفت جهت افزایش دقت به

 است. تحقیق با اطمینان کامل ارائه شده

 

 گیری: نتیجه
ها  که به منظور تعیین جهش در مطالعه حاضر

در بیماران مبتلا   MYBPC3ژن 29و  27های  در اگزون

در استان چهارمحال و  به کاردیومیوپاتی هایپرتروفی

 27های  گونه تغییری در اگزون بختیاری انجام شد، هیچ

در این بیماران مشاهده نشد. این  MYBPC3ژن  29و 

 29و  27های  دهد که جهش در اگزون نتایج نشان می

 در ایجاد بیماری کاردیومیوپاتی MYBPC3 ژن

 .ندارد هایپرتروفی در بیماران مورد مطالعه نقش

 

 تشکر و قدردانی:
 محترم مرکز کارکنان بدینوسیله صمیمانه از

مولكولی دانشگاه علوم پزشكی شهرکرد  و سلولی تحقیقات

 هاجر اکوکاردیوگرافی بیمارستان و پرسنل محترم بخش

 ما صمیمانه بیماران که کلیه و بختیاری و چهارمحال استان

رساندند و همچنین از معاونت  یاری مطالعه این اجرای در ار

پژوهشی دانشگاه آزاد واحد شهرکرد جهت تصویب این 

آذر ماه  16در تاریخ  13330503931003پایان نامه به شماره 
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Background and aims: Hypertrophy cardiomyopathy (HCM) is the most common type of heart 

disease with monogenic inheritance distinguished by thickening of left ventricle, contractile 

dysfunction and potentially fatal arrhythmias. Great progress in clarifying the genetic basis of 

HCM obtained. It was identified more than 900 unique mutations in 20 genes. Mutations in the 

gene MYBPC3 (which encodes the cardiac Myosin binding protein C) are about 40% of clinical 

cases. This study aimed to investigate the presence of mutations in exons 27 and 29 of MYBPC3 

gene in patients with hypertrophy cardiomyopathy in Chahar Mahal and Bakhtiari province. 

Methods: 30 probands of hypertrophy cardiomyopathy were selected from patients referred to 

cardiac clinic of the Shahrekord Medical University. To extract DNA from blood samples of 

patients we used standard phenol – chloroform protocol. The exons 27 and 29 were amplified by 

Polymerase Chain Reaction and were converted to single-stranded with Single Strand 

Conformation Polymorphism and they electrophoresed with double-stranded samples on 

polyacrylamide gels. 

Results: Extracted DNA was electrophoresed and the attraction ratio was examined and the 

outcomes indicate that the DNA extraction and quality of samples are respectable. By 

investigation of obtained results from SSCP/HA electrophorese in Polyacrylamide, no change 

was found in exons 27 and 29 of MYBPC3. 

Conclusion: Any of the patients had no mutation in exons 27 and 29 gene MYBPC3. Based on 

the results of this study there is no mutation in exons 27 and 29 gene MYBPC3 of HCM patients 

with autosomal dominant inheritance. It concluded that exons 27 and 29 of MYBPC3 do not 

have any role to cause HCM in examined patients. 

 
Key words: Hypertrophy cardiomyopathy, Mutation, MYBPC3, PCR-SSCP/HA. 
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