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 تقدیم به 

 پروردگارا
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سفید شد، سیاه کنم و نه برای دستهای پینه بسته 

شان که ثمره تلاش برای افتخار من است، 

 مرهمی دارم. پس توفیقم ده که هر لحظه شکر

گزارشان باشم و ثانیه های عمرم را در عصای 

 دست بودنشان بگذرانم.

 تقدیم به پدرم که زندگی را از دستانش،

 مادرم که محبت را از نگاهش آموختم
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 سپاسگزاری

اکنون که به یاری پروردگار و یاری و راهنمایی 

ام  اساتید بزرگ موفق به پایان این رساله شده

یت سپاسگزاری را از وظیفه خود دانسته که نها

اند  تمامی عزیزانی که در این راه به من کمک کرده

 به عمل آورم:

در آغاز از اساتید فرهیخته دکتر احد اعظمی که 

راهنمایی و دکتر بهزاد داورنیا و دکتر افسانه 

مشاوره این پایانامه را به عهده  که  انتشاری مقدم

 اند کمال تشکر را دارم. داشته

امی که زحمت داوری و تصحیح این از داوران گر

 پایانامه را به عهده داشتند کمال سپاس را دارم.

خالصانه از تمامی معلمان، مدرسان و اساتیدی که 

در مقاطع مختلف تحصیلی به من علم آموخته و 

 اند متشکرم. مرا از سرچشمه دانایی سیراب کرده



 ٚ 

 

از کلیه شرکت کنندگان در این پژوهش به جهت  

میمانه شان نهایت سپاس را دارم.همکاری ص
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 لیدس اسدب سيهبتلا به اوکشونوص واساىیب ینیبال یها یظگيبا و یکیطنت یجهص ها قیتطب

 ‌چکیذٌ

 یبسامندس ث  HGD) ظ بصناوؼ د –2و1 ؼبسنطم وذ و  ذه می خ ه یر لى ل ضنآ بل :صهینه

اص خجؾ مب سا  ـبم داده اػر ارب  یؼنوػ فن  عAKU) يهآلىبده   س غيرجهلا ثس اووشو  ص

 وخ د  ذاسد.  یشا يا یبسامندس ث  سنصر پيدس ا یاعلاػبس چ ذا 

آم ثب  كنيغجو  لندس اسدث غيرجهلا ثس اووشو  ص یبسامنثدس  یىنط ه  خجؾ مب يؼننپ هذف:

 ی نثبل  مب یظگيو

 غياووشو  ص ثب يـخنص لغؼی یبسامنثث د.  گضاسؽ ر سدمبرغبلؼس اص   ع  وش کاس:سو هواد 

 ذ، واسد ايپ رغبلؼس ؿذ ذ. ث د خب  اده 14و اص   فش 27وس يؼذاد آ جب  لندس اسدث هيآلىبده   س

 یر ظ س ثشسػ ثسخب  اده اص لابػ يظبمشاس ثبلن ی ر سد ثشسػی لشاس گش ه ذ و میچ نپ  14ايپ 

 یي ال پننثش اػبع سوؽ يؼ طم  گيوذ یوبرل   اح یبثي یي ال، HGDم ط  خجؾ مب

Sanger  .ا دبن ؿذ 

 6  و % 1/57صم ) 8ػبل و ؿبرل  1/53 ± 1/11رنب گنپ ػ ی دشوثب ذمب  ر سد ثشسػی  ها: يافته

ط  يبيخ رخهلف دس  7 .ؿبيغ يشيپ ػلائم ثبلن ی دسد ویش و دسد رفصلی ث د .  ث د% 9/42رشد )

 / c.342+5G>A،  % 6/28دشوثب ذ ) 4دس  c.325_328del / c.840G>A ديذه ؿذ: HGDطم 

c.342+5G>A  3/14دشوثب ذ ) 2دس %  ،c.175del(A) / c.175del(A)  3/14دشوثب ذ ) 2دس %  ،

c.113del(A) / c.113del(A)  3/14دشوثب ذ ) 2دس %  ،c.321G>A / c.325_328del  2دس 

 / c.334T>G، و  % 1/7دشوثب ذ ) 1دس  c.140C>T / c.325_328del،  % 3/14دشوثب ذ )

c.334T>G  ثنیبساماسيجبط رؼ بداس  ثنپ   ع واسيب ر ثب ػلائم ثبلن ی .  % 1/7دشوثب ذ ) 1دس 

  . <05/0Pديذه  ـذ )دس میس ر اسد 
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خب  اده رجهلا  14دس  HGDطم   مب ب ريواس فنثبس ع پناول  رغبلؼس ثشا پيدس ا :گیشی نتیجه

دس طم  رنخیؼ پيرخهص ا ذيخذ ب ريواس 5 ـبم دم ذه  حي.  هبؿذ یثشسػ شاميدس ا AKUثس 

HGD یبسنث چنث د وس لجلا دس م AKU ب ر،يواس پييش غيدس خجبم گضاسؽ  ـذه ث د. ؿب  ا 

اص  یینث د وس دس   deletion frameshiftو اص   ع  5دس اگضوم  c.325_328del ذيخذ ب ريواس

 .برذنثذػر   خنو    ي خنط  ي پنث  ؿذ. اسيجبط رؼ بداس یيؿ بػب یبسامنث

 .، خجؾ ط هنىی، ويظگی ثبلن یغياووشو  ص ت کلیذی:اکلو


