
 اتَسٍم تصَرت کِ است آدرًال آًشیوی اختلالات یک سزی ضاهل (CAH)آدرًال  هادرسادی  ّایپزپلاسی:هقذهِ

 دیذُ هی ضَد کوثَد  CAHدرصذ هَارد  90ضایؼتزیي ًَع ایي تیواری کِ در تیص اس . هغلَب تِ ارث هیزسذ

ػاهل ّای ضاخص  یکی اس صى.  هی تاضذ15000 در1 تا 10000در1ّیذرٍکسیلاس است ٍ فزاٍاًی آى - ۲۱آًشین 

CAH صى CYP21A2 تاضذ هی اگشٍى 10 تا.  

 تؼییي تَالیتارٍش  CAH یواراىدر ب  CYP21A2 صىی هَلکَلیشآًال :ّذف

ایي هطالؼِ یک هطالؼِ اپیذهیَلَصی تَصیفی تَدُ ٍ تز رٍی افزاد هٌتخة دارای هؼیار ّای : رٍش کار ٍ هَاد

.  تِ هزکش تطخیص صًتیک تثزیش هزاجؼِ کزدُ تَدًذ صَرت گزفت91-90ٍرٍد تِ ایي هطالؼِ کِ طی سال ّای 

 تز CYP21A2 تزٍی اگشٍى ّا  تزای ضٌاسایی اًَاع جْص ّا در صى PCRپس اس ًوًَِ گیزی ٍ استخزاج صًَم، 

تزای آًالیش دادُ ّا ًتایج .  تؼییي تَالی ضذًذPCRپس اس آى هحصَلات . رٍی ّز یک اس ًوًَِ ّا صَرت گزفت

 تا صى هزجغ هقایسِ ضذ ٍ تغییزات تذست آهذُ تا تاًکْای اطلاػاتی Blast ٍ MEGA-5تؼییي تَالی تا ًزم افشار 

NCBI ّن چٌیي ٍ SIFT ,Polyphene ,BDGPتزای پیص تیٌی تغییزات ػولکزدی چک ضذ . 

 تصَرت کوتز ًوک ٍ تِ هیشاى  ضیَع ایي تیواری در جوؼیت هَرد تزرسی اس ًَع کلاسیک دافغ:یافتِ ّا

 ًفز دارای جْص در ّز 18 فزد هثتلا کِ در ایي هطالؼِ تزرسی ضذًذ، 21اس هجوَع . هزدًوایی سادُ هی تاضذ

فزاٍاًتزیي جْطْا .  ًفز دارای جْص فقط در یک کزٍهَسٍم ٍ یک ًفز ًیش فاقذ جْص تَدًذ2دٍ کزٍهَسٍم، 

Q318X( 45%)  ٍR356W( 28%) هی تاضذ. 

اس آًجا کِ هقذار فزاٍاًی جْص ّای هطاّذُ ضذُ در ایي هطالؼِ تسیار تالاتز اس هقذار گشارش ضذُ : گیزی ًتیجِ

در هطالؼات قثلی در ایزاى هی تاضذ لذا پیگیزی تزًاهِ ّای غزتالگزی ٍ استفادُ اس رٍش تؼییي تَالی در جْت 

 .ضٌاسایی تْتز ایي جْص ّا لاسم تِ ًظز هی رسذ 

 تؼییي تَالی  ،CYP21A2آدرًال، جْص،  هادرسادی ّیپزپلاسی: ٍاصگاى کلیذ


