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 مقدمه
هاااااای  ااااا    هاااااای کرنااااا   ا ا بیماری

(Channelopathies) های  اارر ضلاا    اهنجاری
کسااتی   کساا   ااف بااا کراا ک ی ی   اا   اا   ی 
)می ی   ( و  اا  ااهی ی   ا   ا   ی )ریجا ( 

می یاا    مااارر کری  .(1)شاا ر یشااصید رکرم م 
(MC رک ج )  ی  ن شتل می ی    غی  ر سا  وری

 ف ضی  ضعف  یش و دم و ض ئم سیس می   کس 
ک  می ی    ر سا  ور  اابال یماا   کسا . شای   

 1:10000یاا  1:100000جها   ک ن بادییم  ک  
 .(2)گ کرش شدم کس  

MC   بف ه  رو شتل کی  وما  غالا  و کی  وماا
کماا ها  رو  ا   با باا ؛ مغی ب باف کر  ما  رساد

گ ر گ  ضلا  ( و ب رگ شدا ضلاا   )   ی  یم
 ص رف  ظ  ک  کلگ ی ورکنا  با  مشصد م  ش ر.

 CLCN1بیش   م کرر بیماری رر کن  جهی رر ژا 
 اا ا  ی  ااد ضلااا   کسااتی     نناادم  ا ااا   ااد
(clcn1)  شااا ر. ک ااان  ا اااا  بااا کی ک جاااار م

ر  لار  کسی ا طبیع  رر   ا سیل ضمال ضلاا   
 .(5-3)مهم کس  

باضا     قد رر ضمیت ر ک ن  ا ا  رر کن  جهای
ی         ی غی  طبیع  غشای   ساما   و رر 
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 به مبتلا یرانیا مارانیب در CLCN1 ژن 8 اگزون در جهش یبررس

 کیستروفید ریغ یوتونیم

 چکیده

 ژن بلاا و اسلات آنهلاا بلاارز ینمونلا  یملاادرزاد یوتلاونیم کلا  دارنلاد یعضلالان ضعف از یمشابه ینیبال علائم کیستروفید ریغ هاییوتونیم :هدف و زمینه

(CLCN1 عضل  دیکلر کانال کننده کد )ژن یهلااجهلا . رودیملا شمار ب  ژن مهم مناطق از آن 8 اگزون ک  است اگزون 23 یدارا ژن نیا. اندارتباط در 

CLCN1 یهلاایوتلاونیم یپوشلاان هلام و دهیلاچیپ علائلام بلا  توج  با. شودیم غشاء یریپذ تحرک  یافزا باعث تینها در و دیکلر انیجر کاه  ب  منجر 

 ژن 8 اگلازون یهلااجهلا  نیبلا ارتباط افتنی مطالع ، نیا از هدف. شودیم محسوب یمهم یصیتشخ روش ،یمولکول یهاروش از استفاده ک،یستروفیردیغ

CLCN1 است یمیبدخ نیا با. 

 یبررسلا منظلاور بلا  و شلاد گرفتلا  خلاون نمونلا  کیسلاتروفید ریلاغ یوتلاونیم ب  مبتلا یرانیا ریگ تک ماریب 28 از ،یشاهد -مورد مطالع  نیا در: کار روش

 کلا  یملاارانیب نمون  ،یاحتمال یهاجه  قیدق گاهیجا صیتشخ یبرا و شد استفاده PCR-SSCPروش  از ،CLCN1 ژن 8 اگزون در یژنوم یهاجه 

 .شدند یتوال نییتع دادند،یم نشان SSCP ژل یرو یمتفاوت یباند یالگو

 .نشد افتی CLCN1 ژن 8 اگزون در یجهش کنترل، افراد و مطالع  مورد مارانیب در: هاافتهی

 نیلاا در. باشد داشت  ییبسزا تیاهم مناسب یدرمان یهاروش ارائ  و ییزایماریب سمیمکان نییتع در تواندیم CLCN1 ژن هایجه  یبررس: یریگجهینت

 صلاور  ژن نیلاا گلارید هلاایاگلازون گرید و یماریب یشتریب تعداد در یبررس گرددیم شنهادیپ ک  نشد ییشناسا یجهش CLCN1 ژن 8 اگزون در قیتحق

 .ردیپذ

 

 PCR-SSCP جه ، ،CLCN1 ژن ،یمادرزاد یوتونیم: هادواژهیکل

11/11/89تاریخ پذیرش:               25/5/88تاریخ دریافت:   

 27/3/96  تاریخ پذیرش:    28/1/96  تاریخ دریافت: 
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یظاااه  رر   ها اا  منجاا  بااف می یاا    بااالین  و
رر  CLCN1ژا . (7, 6)شااا ر کلت  ومیااا گ کی م 

ااا کر گ ر ااف کساا  و  7q35م اعیاا    وماا  وم  
. (9  8)باشد کگ وا م  23ک  ژ  ی با  kb 35شامل 

 .(10)کسیدبمینف کس   988م ص   ک ن ژا رکرکی 
م   م  یشاتیل شادم  ک  رو clcn-1 ا ا   ی  د 

کس   ف بف ص ر  ب     ارکلل رر  نار هام جما  
م  ش  د. ک ن  ا ا  رکرکی رو منف  مس قل هدک   
 نندم   ا کس   ف ه   ادکی رکرکی متا یسام باا  
شدا س     رو ریی   ک  صاب  و رو حسگ  حساس 
بف ول اژ من ص  بف ی ر هس ند.  ا ا   ی  د رکرکی 

 اف ها   ادکی باف صاا ر  رو رروک م سا    کسا  
 .(12  11)مس قل م  ی ک ند با  و بس ف ش  د 

جهای م فااو  رر ژا  100نا ا  بایی ک  یا  
CLCN1  رررکبطف با بیمااریMC  شناساا   شادم
. جهی های ضامل می ی    رر (14  13  10)کس  

 ل  احیف  د  نندم  ا ا    ویئین    ک ندم شادم 
کس . ب ها شامل ک  ک  ب  معن   بد معن    یا ک ی 
کشاا بام  حاا ض  کضااارف شاادا و یغییاا   ااار  ب 

ین  ا ا  باشند  ف باض   قد رر   ویئی ک دا م 
ش ر. ول  ب  کساس     و م ل جهی  م  ی کا م 

 گ  گ  کلگ ی ورکن  غال   ا مغی ب با را با رک 
و  Fialho  2007. رر ساا  (14) یی بین   ا ر 

گ کرش  ا ر  8جهی ها   رک رر کگ وا  همتارکا 
گ ر اد. ب هاا باا ما  MS ف منج  بف را ی غالا  

جهای شاد د.  2بیمار م رق بف  ار ن  23ب رس  
را ر بیماار  یا  ینهاا  ا   86همچنین با مطالعف 

یغیی     یئ ییدی رک رر ک ن ژا  ار ند. هماف ک ان 
ژا ا کر رکش  و ب هاا   یجاف  8ها رر کگ وا جهی

ف ک ن کگ وا رر ب و  بیماری م  ی ک د باف گ ر ند  
 .(15)ضن کا     قطف رکغ مط ح باشد 

ی قیقا  کیی   ی   شاا م  رهد  اف ر  اا    
بیشااا   رر  CLCN1ژا جهااای هاااای مغیااا ب 

های کرو ا    ظیا  رن  اد و بلمااا ر ادم جمعی 
و  Trip  ا ج بدسا  بمادم ی سا  . (16) ش رم 

 ی   شاا رکر د  ف ینهاا  2008همتارک ی رر سا  
هاای رر هماف کگا وا CLCN-1   کلل م یا   ک  

 د نندم ژا اابل یشصید کس  و   یجاف گ را  
ها رر   کح  ک ن  و   و   وم ی  ژا شا د جهی  ف

. رر (17)هم رر ب و  بیماری  قای رکشا ف باشاند 

و همتارک ی  ی  باا مطالعاف روی  Liu  2015سا  
کی رک  ار ند و بیااا جهی  قطف 7بیمار  ین    5

رن ییپ رر بیماارکا -  ر د  ف کریباط ا ی ژ  ییپ
 .(18)با ض  م می ی    وج ر رکرر 

یمای جهی های ک  رس  رکرا ضمیت ر  ف منج  
ش  د  بف ص ر  مغی ب بف ی لید   ویئین  ااد م 

بیمااری  های ر ی غالا  رسند و جهیبف کر  م 
کن ک  غال  منف  رر بیاا     وکحد طبیع  رکر اد. 

ها  یمف غال  هس ند بف ط ری  اف بعلا  ک  جهی
هااای غالاا  و مغیاا ب ر اادم  امفرر هاا  رو شااج م

  رلیل کح مال  ک ن کم  شا د بیاا و (19)ش  د م 
کی وجا ر . ر ضایف(20  7)د  ا  ف   م غی  ژا باش
هاای غالا  با  روی رروک م رکرر  ف کح مالا جهی
گ کر اد  اف رر ک ان صا ر  بهس ف  ا اا  کنا  م 

هم ماا ه  رو منفا   ا اا   ی  اد رک غیا  رعاا  
 .(21,  13) نند م 

 شاااا  CLCN1  ااا ج مطالعااا  باا  روی ژا 
  12  11  9  8  5  4  3 هاایرهند  اف کگ وام 
رکرکی حدکال رو جهی م فاو  هسا ند  15و  13
 8  3های شدم  کگ واهای ذ   . رر بین کگ وا(7)
 .(22)ب ند بف شمار م ( Hot spot)  قاط رکغ 11و 

 ت  ک  مناطق مهم رر ک جار  CLCN1ژا  8کگ وا 
هاا   شتل غال  ک ن بیماری م  باشد. بیاا  ا ا 

رهد  اف جهی  ار ف رکر د   شاا م  8 ف کگ وا 
ک ن  احیف  قی مهم  رر کریبااط م قابال باین رو 

 .(15)م   م   ا ا   ی  د رکرر 
می ی    غی  ر س  وری  رکرکی ض ئم   اهنجاری

 یچیدم و همپ شاا کس  و ک ن مسئیف یشاصید و 
سا ر. ها رک مشتل م ررماا ک ن گ وم ک   اهنجاری

گ  اف ب رسا  م اسفا ف یاا باف حاا  رر ک ا کا هی 
ژ  یت  ب  روی ک ن بیماری صا ر   گ ر اف کسا  

کرکئف به ا  یادما  بناب ک ن ب کی یشصید رایق و 
های ژ  یتا  و ب رسا  ررما   و مشااورم ژ  یا  

های باالین  م لت ل  بیمارکا مب   رر  ناار  ار اف
ی ک ااد باشااد. هاادض ک اان  ماا  بساایار مهماا  م 

 ژوهی  ب رس  ژ  یت  م لتا ل  بیماارکا ک  ک ا  
ک ان  باف هاا کسا .مب   بف ک ن گا وم ک   اهنجاری

ف ک  منااطق رکغ رر   CLCN1ژا  8منظ ر کگ وا 
ک جار ک ن  اهنجااری کسا  رک ما رر مطالعاف اا کر 

 .رکر م
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 روش کار
شاهدی کس   -ک ن مطالعف ک      م رر بیماران:

 ف با  م  ف های بیمارکا رر رسا  س ک جاای شادم 
بیمار م کجعف  نندم باف  28کس . رر ک ن  ژوهی  

ضلاایف بیمارسا اا شا  ع   یها کا  -بصی ضص 
 اف ک  یماای بیماارکا جها  ک جاای ب رس  شاد د 

مطالعف رضا    امف   ب  گ ر اف شاد و ساپ  ب  
مییا  لی ا  یا ا م یطا  یهیاف  5ب ها بف می کا 

های ما رر گ ر د؛ لا ی باف ذ ا  کسا   اف  م  اف
مطالعف یق  با ک  س کس  ک ا کا رر ک ان بیمارسا اا 

 بوری شدم ب ر د.جم 
و  یشصید بیماری ب کساس  ارکم  هاای باالین  

کلت  ومی گ کر  های بدس  بمدم ی س  م صصد 
ر ر سالم و  30مغ  و کضصاب بیمارس اا ک جای شد. 

بدوا هیچگ  ف سابقف بیماری رر ی ر و یا  کرشاا 
 ی  بف ضن کا گ وم  ن    و سالم  ک  صااب و ما رر 
ب رس  ا کر گ ر ند. ک ن کر کر ک   ظ  جنسی   سن 

طابق  رکشا ند. رر های بیمارکا مو ا می  با  م  ف
کی ک  یص صیا  بیمارکا و گا وم ی صف 1جدو  

  ن    بوررم شدم کس .
جه  ب رس   PCRم ص لا  حاصل ک  وک نی 

 SSCP (Single Strand وج ر جهی  م رر ب االی 
Conformational Polymorphism-SSCP ) اا کر

میت ولی ا  ک  م صا لا   6گ ر ند. بف ک ن منظ ر 
PCR  میت ولی اا  ک  بااار   6بااف طاا ر جدکگا ااف بااا

 mM10ر مامیااد   SSCP (95%ر ااای رم  نناادم 
NaOH  05/0%    ک یااان  05/0ب وم رنااا   بیااا 

سیا   ( مصی ط گ ر د و مصی ط حاصل بف ماد  
سا  یگ کر ا کر  ررجف 94رایقف رر ررجف ح کر   5

ک  ر ااای رم شاا  د و  DNAرکرم شااد یااا رو رشاا ف 
ها س  عا بف رکیال را ض  ان من قال سپ   م  ف

گ ر د یا ک  کیصا  مجدر رو رش ف جی گی ی ش ر و 
رایقااف رر با  گهدکشاا ف شااد یااا  5بااف مااد  

  نف رماسی ا مصص ص ها  رشا ف شاتل بگیا ر.
یمام  ما کر مصا ر  رر ک ان ب ماا ی ک  شا    

میت ولی ا  ک   5یگما یهیف شدم با ر. رر  ها ا  س
باا باار   %8ب   ل بمید مصی ط حاصل  بف ژ   ی 

TBE 0.5X (PH 8.3من قاال )  گ ر ااد. رساا گام
 35کلت  ور ر  بف منب  یغ  ف  اف با  روی ج  ااا 

بمپ  ینظیم شدم ب ر وصل گ ر د و بف ماد  میی 
 ساض  کلت  ور ر  ک جای شد. 16
بمی ی ژ  ک  رر  ها   جه  ره ر با دها و ر گ 

کر کر  DNAهای  ی  ک   ق م کس فارم گ ر د.  م  ف
بیمااار و  ن اا   رر روی ژ   رر  نااار هاام ماا رر 
ب رس  ا کر گ ر  و ه  یفاوی  رر کلگ ی با اد نگ 
بین کرا کر ساالم و بیماار  باف ضنا کا  ا  جهای 

گ ی کح مال  رر  ظ  گ ر ف م  شد.  ا  ک  غ باال
 م  ف ها  جه  یا ید   ا ج و مشصد شدا جا گام 

ها با کی رایق جهی کح ماال   یعادکری ک   م  اف
کرساا   یعیین یا کل  باف شا    ماا  وژا ) ا م(

 گ ر د.
( با کی Fishers exactک  ب ما ا بمااری ریشا  )

یعیین کریباط بین رو گ وم بیمار و  ن    کسا فارم 
 GraphPadرا کر شد. م اسبا  با کس فارم ک   ا ی ک

مد  ظ   05/0ک جای گ ر  و سطح معنا رکر  م   ک  
 ا کر گ ر .

 علائم بالینی بیماران مورد مطالع  -1جدول 

 اثر خانواده سن شروع علائم سن جنس تعداد 

 زن 14 28 بیماران
 مرد 14

 ارثی 16 2-15 6-56

 انفرادی 12

 مرد 17 30 کنترل سالم
 زن 13

10-60 - - 

 
 توالی پرایمرها -2جدول 

 پرایمر توالی (bpطول قطع  )

259 5`-TGCCCCCAACCACACTTCTG-3` Forward 

 5`-GCCCATTATTCCTTTTCTGA-3` Reverse 
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 هایافته
م ر(  14 ا و  14بیمار ) 28ک ن مطالعف ب  روی 

ک جای شد. ب کی  مب   بف می ی    غی  ر س  وری 
 ژا 8ب رساا  جهاای هااای کح مااال  رر کگاا وا 

CLCN1  روش هاااای  کPCR-SSCP  و یعیاااین
کی ک    اا ج  م  اف 1ی کل  کس فارم گ ر اد. شاتل 

SSCP  ر ر بیمار( رر  6ر ر سالم و  3ر ر ) 9ب کی
مطالعف حاض  کسا . باا ب رسا  یماام  ژ  هاای 

ب   اال بمیااد و مشاااهدم با اادها باا کی یمااای  ی 
رکری رر های سالم و بیمار  هی  یفاو  معن  م  ف

ک ن وجا ر  با کی  کلگ ی با د نگ ژ  ر دم  شد. با
رر  SSCPکطمیناا بیشا   ک  صا     اا ج روش 

شناسا   جهی   ند ن  م  ف باف طا ر یصاارر  
ک  صاب شد د و ب کی یعیین ی کل  بف ش    ما رر 
 ظ  کرسا  شد د. رر میاا ک ن  م  ف های کرساال   
سع  شد  م  ف ها    ف ض  م بالین  وییم یا ی 

 ج یعیاین یا کل   یا   کما   اا؛  ی  رکر د  ا کر گی ر
بمیاد رر ب   لم  د   ا ج حاصال ک  ژ  هاای  ی 

باا ر  بااف صاا ری   ااف باا کی یمااام   SSCPروش 
ژا  8رر کگااا وا  259بیماااارکا  یااا کل  اطعاااف 

CLCN1 .رایقا مشابف ی کل    ما  با ب ر 

 
 گیریبحث و نتیجه

می ی    مارر کر ی   اهنجااری ضلاایف کساتی   
و  Bryantکساا   ااف کولااین بااار رر ر یااا ی ساا  

ی ا  ضنا کا  قاد رر  1960همتارک ی رر رهف 
. (23)ج  اا  ی  د ضلا   شناسا   و مع ر  شد 

باا کی هاا  رو راا ی  CLCN1 یهاااکولااین جهاای
 1990رهااف رر  MCکی  ومااا  غالاا  و مغیاا ب 

. م ققااا با  روی متا یسام (5, 4)شناسا   شد 
 ک    باا   ا ااف م لتاا ل  و ژ  یتاا  ک اان بیماااری

 اهنجاری مطالعا  بیش  ی ک جای رکر د. کگ  ف بف 
 MCی ب  ناب  شدم کس   ف کساس بیماری  ک   

ضلاا    CLCN1 د ا ی بف ضی  جهی رر  ا ا  
رهاد  اف ینا   کس   مطالعا  ر کوک ا   شااا م 

  اری رر  گ  گ  ب و  ک ن جهای ممتان کسا  
و  Lossin 2008وجاا ر رکشاا ف باشااد. رر سااا  

جهی رر ک ن ژا گ کرش  130همتارک ی بیی ک  
. طبق ب چف ذ   شد می ی    مجم ضف (10)  ر د 

ض ئم  هس ند  ف ضیل م فاو  و   اری با کی با 
وج ر رکرر. سابقف و  یشینف بالین  و کلگ ی ورکنا  

. (24)همگ  رر یشصید می یا    مهام هسا ند 
(  ااا  کبااا کر EMG)   گ کریاااکلت  ومکگ  اااف 

ی ک د بف ینها   یشصیص  ییی  مفید کس  کما  م 
MC ؛ رک ک  ر گاا  ک اا ک  می یاا    یشااصید رهااد

 EMGبناب ک ن ب ما شا  ژ  ی  م لت ل  رر  ناار 
 .(25) ند ی  م رک سارم MCمعم لا یشصید 

ژا  8م فااااو  رر کگااا وا  12SNPیاااا ن ا 
CLCN1 . گ کرش شدم کس George  و همتارک ی
های بد معن  و ب  با ب رس  جهی 1994رر سا  
 MCرر بیمااارکا مباا   بااف  CLCN1ژا معناا  
)یبد ل کسیدبمینف ب رگ و اییاا    R300Qجهی 

برژ ین بف کسیدبمینف اطب  و م  س  گی یامین( رک 
شناسا     ر د. ک ن جهی رر م اعیا  حفارا  

 ر شم  MCشدم ا کر گ ر ف و باض  شتل مغی ب 
(6). 

Kubisch   با ب رس   1998و همتارک ی رر سا
هااای ی  ااد  نناادم و م لو غ بااا   اماال  احیااف

های رگ  معن  غالا    جهیCLCN1 ی ک ی ژا 
V286A  یبد ل کسیدبمینف هیادرور ب باا ک ادک م(

 
 .CLCN1ژن  8اگزون  SSCPنتیج  حاصل از تکنیک -1شکل 
 نمون  های بیمار هستند. 9-4های نمون  کنترل سالم و لاین 3-1های لاین
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م  س  وکلین بف کسایدبمینف    ا  و هیادور ب 
)یبااد ل کساایدبمینف باا رگ و  F307Sبلا ااین(  

کساایدبمینف    اا  و  بلا ین باافبروماییاا  رنیاال
یبد ل کسیدبمینف ) G285Eاطب  س  ن( و مغی ب 

گ  ساااین باااف کسااایدبمینف    ااا  و کسااایدی 
ک ن ژا شناسا     ر د. ه   8گی یاما ( رر کگ وا 

 CLCسااف جا گااام ذ اا  شاادم رر  ا ااا  یااا  کرم 
 و V286حفاراا  شاادم کساا . رو جهاای غالاا  

F307S  باض  یغیی  م ن  رر حساسی  ول اژ  ا اا 
 .(7)ش ر  ی  د بف سم    ا سیل مثب  م 

Plassart-Schiess   1998و همتارک ی رر سا  
 8رر کگ وا  MCبیمار  CLCN1 20ژا با ب رس  

 رک شناسااا     ر ااد  ااف A313Tک اان ژا جهاای 
کساایدبمینف بلا ااین بااا ک اادک م    اا  و یاصاای  

 بف ی ئ  ین با ک دک م م  سا  و یاصای  هیدرور ب
اطب  یغیی  گ ر دم کس  و ک ن یغیی  باض  یغییا  

ش ر. ک ن جهی بف ه  حساسی   ا ا  بف ول اژ م 
رساد و ک  رر اار رو ر ی غال  و مغی ب باف کر  م 

 ند. لا ی بف ذ   کس    سی  مندل   ی وی  م 
 ا  م اعیا  حفارا  شادم رر  313 ف جا گام 

 .(26) ا ا   ی  د  س ا دکرکا کس  
Falke   با ب رس  ژا  2002و همتارک ی رر سا
CLCN1  بیمار مبا   باف  88ررMC رو جهای  

 14ژا  8رر کگ وا  T310Mو  L283Fرگ  معن  
رک بف ص ر  ه  و  گا   شناساا     ر اد.  ماریب

ک ن رو جهی باض  یغیی  حساسی  بف ول اژ شادم 
و من ن  رعالی   ا ا   ی  د رک بف سم    ا سیل 

رهند و کنا  غالا  منفا  ک  یا ر مثب  یغیی  م 
 .(27)رهند  شاا م 

FengGao   باااا 2010و همتاااارک ی رر ساااا  
رر رو یا  کرم  ین  مب   بف  CLCN1ژا ب رس  

MC ک ان ژا جهای 8  رر کگ وا A298T اف  رک 
شا ر باض  یبد ل کسیدبمینف بلا ین بف ی ئ  ین م 

رر کریباط بین رو م   م   A298رک شناسا     ر د.
 ا ا   قی رکرر. ک ن جهی باف صا ر  کی  وماا  

 .(25) رسد غال  بف کر  م

Skalova با ب رسا   2013تارک ی رر سا  و هم
)یباد ل Y302Cجهای  MCبیمار مبا   باف  51

کسیدبمینف یی و  ن بف کسیدبمینف سیس ئین( منج  
)یبااد ل  W303Rبااف راا ی مغیاا ب بیماااری و 

کسیدبمینف ی  پ  رااا باف کسایدبمینف برژ این( رر 
کریباط بین رو م   م   ا ا   قی رکش ف و منج  بف 

  ر رک شناساا     ر ادشاشتل غال  بیماری م 

(18). 
گ  اف ب رسا  م اسفا ف یا بف حا  رر ک ا کا هی 

ژ  یت  ب  روی ک ن بیماری ص ر   گ ر اف کسا . 
 ت  ک  رلا ل ک ن کم   م دور با را یعادکر  م  اف 
های بیمار و رس  س  بف ب هاا با کی یهیاف  م  اف 
ی ا ب ها کس . ک  ر گ  م دور   هاای مطالعاا  

 اان  مینااف  رشاا کر باا را م کحاال م لتاا ل  رر ک
یشصید بالین  بیماری ی س  م صصصاا مجا ب 

ژا  8مغ  و کضصاب کس . رر ک ان مطالعاف کگا وا 
CLCN1  بف ضن کاhot spot     رر  اهنجاری می ی

غی  ر س  وری  شناسا   شدم و بف منظ ر مطالعف 
 PCR-SSCPروش با رر بیمااااارکا ک  ک اااا  ک  

های ک جاای شادم باین کس فارم شد. بعد ک  ب رسا 
بیمارکا و گ وم  ن    ساالم های  شایف  با ادی 
مشاهدم  شد. هما ط ر  ف ذ ا  شاد یاا  نا ا رر 

جهی م فاو   12ژا  ا ا   ی  د حدور  8کگ وا 
های حفار  شدم گ کرش شدم کس  کماا رر  دوا

بیمار ک  ک   مب   باف  28رر ب رس   ف ما ب  روی 
ی ی    غی  ر س  وری  ک جای رکر م  هی     ک  م

جهای هاا رر بیماارکا ماا مشااهدم  شاد. رر  ک ن
 CLCN1گ ش ف  ی   ند ن مطالعاف  اف روی ژا 

ک جای شد  با م رقی  هم کم  ب ر  ف م  ی کا رلیل 
با رک رر وا   جهی هاای بیمااری  ک رر منااطق 
ر گ  ژا  ظی  ی کل  های ینظیم     وم یا ر و  اا 
  کح  غی   د  نندم رکیل ژ   رک س . ضا وم با  
ک ن  طبق ر ضیا  جد د   قی ژ  ی یارج هسا ف 
کی ما ند ژ  ی می   ندری رک هم رر با و  بیمااری 

ضلا     م  یا کا رر  ظا   گ را .  -های ضصب 
رلیل م تم ک ان ر ضایف  یا   قای بسایار مهام 
می   ناادری رر ی لیااد ک اا ژی لا ی باا کی رعالیاا  

ی ضلا    و بف یص ص ضمیت ر  ا ا  های سی لها
بنااب ک ن لا ی کسا  ؛      رر ک ن سی   هاا کسا 

ض وم ب  مطالعف روی یعدکر بیش   بیمارکا م کجعاف 
رر ژا  گا  ر Hot spot  نندم  شناساا   منااطق

CLCN1  ک جای ش ر و همچنین مطالعا  گسا  رم
ی ی روی ژ  ی می   ندری رر بیمارکا ک  ک   ک جای 
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ک ن مطالعف با حما   مال  رک شاگام  ا ر ک جاای 
گ ر ف کسا  و م کیا  کم نااا یا ر رک ک  معاو ا  

رکر م. ک  یماای بیماارکا  ژوهش  رک شگام کض ی م 
 امف جه  ک ن مطالعف رر ار  شدم کسا  و رضا  

 ش ر.ک  ب ها بعی  همتار شاا ادررک   م 
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Abstract 
Background: Non-dystrophy myotonias (NDMs) have similar clinical signs of muscle 

weakness and congenital myotoniais typical example. This disease is caused by mutations in 

CLCN1 gene. CLCN1 gene has 23 exons and exon 8 is hotspot. Mutations in skeletal muscle 

chloride channel gene are associated with a group of clinically overlapping diseases by 

alterations in the excitability of the sarcolemma. The purpose of the study is to identify 

hotspot exon 8 mutations in Iranian non-dystrophic myotonic patients. 

Methods: In this study, twenty eight Iranian sporadic patients with non-dystrophic myotonia 

analyzed for the mutation scanning in exon 8 of CLCN1 gene by PCR-SSCP. DNA fragments 

showing abnormal banding patterns were sequenced for identification of exact mutations. 

Results: We found no mutation in exon 8 of CLCN1 genes. 

Conclusion: Our study indicates no mutation in the CLCN1 gene in Iranian non-dystrophic 

myotonia patients, but we suggest follow-up studies for finding the direct molecular relation 

of this gene with this disorder. 

 

Keywords: Nondystrophic myotonia, Mutation, CLCN1, PCR-SSCP 
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