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  چکيده

باشد که منجـر   هاي محيطي مي يک واکنش ايمني در ارتباط با آنتي ژن) Vernal Kerato Conjunctivitis ( ورم ملتحمه بهاره:زمينه و هدف
واقع هاي   حاضر جهشي در مطالعه. باشد  ميVSX1 يکي از عوامل ژنتيکي موثر محتمل در اين بيماري ژن. شود به التهاب بافت ملتحمه چشم مي

  . شدبررسيPCR-HA  و PCR-SSCPهاي   با استفاده از روششهرکرد در VKCدر بيماران مبتلا به VSX1  ژن UTR'3 و ٢، ١در اگزون 
د که هيچ نوع بيماري چـشمي   فر١٠٠و همچنين  مبتلا به بيماري ورم ملتحمه فرد ١٠٠ نمونه خون محيطي،  مقطعيدر اين مطالعه: روش بررسي 

 ـ تکثPCRتوسط کلروفرم استخراج شد و -روش فنولبه ژنومي  DNA. مورد بررسي قرار گرفتدر آنها ثابت نشده بود به عنوان گروه کنترل        ر ي
تعيين نوع تغييـر  هايي که داراي باندهاي متفاوت بودند به منظور    انجام گرفت و نمونه    HA و   PCR، SSCP با استفاده از محصول      سپس،  ديگرد

  .  استفاده شدRFLPدر ادامه، به منظور بررسي نوع تغيير نوکلئوتيدي مشاهده شده از روش . نوکلئوتيدي توالي يابي شدند
ير منظور تعيين نوع تغي  داراي باند شيفت بودند که بهUTR'3 نمونه در ناحيه   ١٣ و   ٢و ١هاي    نمونه در اگزون   ٦ ،SSCP با بررسي نتايج     :ها  يافته

هـاي ديگـر    در تـوالي .  نشان دادUTR'3ناحيه  در)  .٢٥٠٥٧٥٦١g delG(تغيير چهارچوب  نتايج توالي يابي يكنوکلئوتيدي توالي يابي شدند، 
  .نشد مشاهده تغييري
در بنابراين .  نداردعه در جمعيت مورد مطالVKCزايي   نقش موثري در بيماريVSX1ژن  به احتمال زياد مطالعه با توجه به نتايج اين: گيري نتيجه
  .باشد نياز به مطالعه بيشتري ميدر ورم ملتحمه بهاره  VSX1  ژنژنقش پاتوژنمورد 

  PCR-HA ، PCR-SSCP جهش، ورم ملتحمه بهاره، ،VSX1  : کليديواژگان
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  مقدمه
) VKC) Vernal Kerato Conjunctivitis  چـشم ي ورم بهاره     

رخ  يط ـي محيهـا   ژني در ارتباط با آنت است کهيمنيواکنش ا 
. شــود ي چــشم مــي منجــر بــه التهــاب بافــت ملتحمــهداده و 

شخص طور کامـل م ـ  بهVKC  ييزا يماريق بي دقيها سميمکان
ت بـا   يش حـساس  يک افـزا  يصـورت کلاس ـ    به ينشده است ول  

 را در ي نقـش اصـل  ،Th2 با واسطه يها  و واکنش IgEواسطه  
ــاريب ــيزا يم ــهي ــاره اي  ورم ملتحم ــي به ــا م ــد  يف . )۱-۳(کن

 مـستعد  هـاي  ژن منظور شناسايي  صورت گرفته بهيها يبررس

 ـتجز با چشمي آلرژي  بيماريي كننده  ـه و تحلي ، يوسـتگ يل پي
 ـييارا ت يمارين بي در ايکي ژنتيمهم فاکتورها  نقش  کننـد  يد م

 يع چـشم  ي شا يها يماري با ب   مرتبط با  يها ژن از   يکي. )۶-۴(
VSX1 )Visual System Homeobox( ژن  .باشــد يمــ
VSX1  پـنج  يو حـاو ها بـوده   و باکسيمتعلق به خانواده هوم 
 يکند که حاو   ي م يده را رمز  ينيژن پروتئ ن  يا. باشد ياگزون م 

ــ ــوده Paired Like Homeodomain کي ــز  ب ــه مرک  و ب
 سبز و قرمـز  ي  رنگدانهيژنخوشه  کنترل ي هي ناح يها لوکوس

ک ي ـن ژن   يطبق مطالعات انجام گرفته ا    . شود ي متصل م  يينايب
عنـوان   توانـد بـه    يدارد که م    رپرسور ي نوع عملکرد مهارکننده  

ن کـد شـده ممکـن    يپروتئ ، عمل کنديسيک سرکوبگر رونوي
 ـ اولين مخروط ـي آپـس يها ان ژن يم ب يست در تنظ  ا ه در حـال  ي

با  VSX1  ارتباط جهش درنيهمچن.  نقش داشته باشدتوسعه
 هيـــ قرنيخـــت خلفـ ـي چنــد ر يستروفيـــ ديهــا  يمــار يب
]1:MIM[122000، ۱ پيت راتوکونوسک ]:MIM[148300 

 MIM[614195: [ه ي ـو صـورت و قرن سر  يها يو ناهنجار

CAASDS در مطالعات گذشته بـر     .)۷-۱۱( شده است د  ييتأ 
ه ي، ناحvsx1 کراتوکونوس با ژن     يماري ارتباط ب  ياساس بررس 

3'UTR  نين داشته و همچن ين ا ايزان ب ي در م   م کننده ي نقش تنظ 
 ۳ و ۲،  ۱ يهـا  ه در اگـزون    مـشاهده شـد    يديرات نوکلئوت ييتغ

ــيدارا ــالاتري فراوان ــتي ب ــوده اس ــود ، )۱۲ و۱۳ ( ب ــا وج ب

ران، ي در اي چشمي آلرژيها يماري بيمختلف بر رو  مطالعات  
 ــ   ورم بهـاره مــورد  يمـار ي و بVSX1ن ژن يتـاکنون ارتبـاط ب

 يصيم تشخي شباهت علا  هتوجه ب با  .  قرار نگرفته است   يبررس
 ه مطرح ين فرض يا بهاره   ي م ملتحمه  ور يماريکراتوکونوس با ب  

 ـ      ورم ملتحمـه   يمـار ي و ب  VSX1ن ژن   يشد که ممکن است ب
رتبـاط وجـود    هـا ا    آن يـي زا يمـار ي ب يکي ژنت ااز نظر منش  بهاره  

در اسـتان   VKC يمـار يع بـودن ب  يبا توجه به شا    .داشته باشد 
 با ي چشميها يماري ارتباط بنيو همچن يرايچهارمحال و بخت

ارتباط جهـش   ن بار   ي اول ي حاضر برا  ي مطالعهدر   ،VSX1ژن  
مـاران مبـتلا بـه    يدر ب ي ورم بهاره چشم يماريبا ب  VSX1ژن  

VKC   ـا.  قـرار گرفتـه اسـت      يرد بررس ـ استان مـو  ن  يا در  ن ي
 و ۲ و ۱ يهـا   ارتباط جهش اگـزون   ي بررس بر اساس پژوهش  

انجام گرفتـه  VKC  يماري با بن ژني اUTR'3ه يناحن يهمچن
     .است

  
  بررسيروش 

 ـآزما- يفي توص ي ن مطالعه يدر ا : مارانيب      در کـه    يشگاهي
 ۱۰۰ .صورت گرفت   شهرکرد ي مولکول يقات سلول يمرکز تحق 

 يماريچ نوع بيمار که هير بي فرد غ۱۰۰و  VKC  مبتلا بهماريب
نتـرل  عنوان گروه ک ص داده نشده بود به   يها تشخ   در آن  يچشم

 يها افتهي بر اساس   يماريص ب يتشخ. ند قرار گرفت  مورد مطالعه 
تـدا  ماران در ابيب .)١٤( بود Corneal Topography و ينيبال
 اشك همراه چشمي شديد خارش مانند يماريم بيل علايدل به

 ها پلك اسپاسم نور، از شديد ترس موكوسي، ترشحات ريزش،

 کرده بودند  به چشم پزشک مراجعهيجسم خارج احساس و
 ورم ملتحمـه ماننـد      يماري ب يصيم تشخ ي علا يافراد دارا در  و  

 ـو  تـارس  ملتحمـه  ناحيـه  در پـاپيلاري  هيپـرپلازي   ا وجـود ي
 يمـار يب ليمبـوس،  ي ناحيـه  در ملتحمـه  زير هاي بافت ارتشاح

ماران مبـتلا   ين ب يافراد مورد مطالعه از ب     (د شد ييورم ملتحمه تا  
 به ٩٢رماه ي آبان تا تي زماني اصلهبه ورم ملتحمه بهاره که در ف  



  و همكارانالهه فلاحي 
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 ).ک هاجر شهرکرد مراجعه کرده بودنـد انتخـاب شـدند           ينيکل
م يــ علاي داراVKC يمــاريم بيــ کــه عــلاوه بــر علايافــراد
 ـ    ي چشم يها يماريگر ب ي د يصيتشخ افـراد  ن  ي بودنـد و همچن

ک خانواده بودند از مطالعه خـارج       يشاوند که عضو    يمار خو يب
ک فـرد  يمار بود ي چند فرد ب  يکه دارا  ييها شدند و از خانواده   

  .وارد مطالعه شد
 ي کتبي  ابتدا رضايت نامهيماريص بيپس از تشخ :يريگ نمونه

 ـو پس از تکم   ماران کسب شد    ياز ب   پرسـشنامه مربـوط بـه    لي
 افـراد    از يري ـگ نمونه ،لا به ورم بهاره    مبت افراداطلاعات باليني   

 ـي م٥  از هر فـرد .ام شدجمار به روش آسان ان  يب تـر خـون   يل يل
 ي  درجه -٢٠ در   ي استفاده در مراحل بعد    يه و برا  يمحيطي ته 

  .نگهداري شدگراد  سانتي
   بـا اسـتفاده از     DNAاسـتخراج    :يشات مولکـول  يزماآنجام  ا

 ـفيک. )۱۵ ( کلروفرم صورت گرفت -روش فنول  ت ي ـت و کمي
DNA       اسـپكتروفتومتر  ( ي با اسـتفاده از روش اسپکتروسـکوپ

Unico 2100 USA(منظـور   بـه .  قـرار گرفـت  ي مورد بررس ـ
با استفاده از اطلاعاتي مبتنـي بـر        در ابتدا   ،  PCRانجام مرحله   

ــوالي ــود ت ــاه داده  وج ــود در پايگ ــايي موج ــي   ه ــاي ژنتيك   ه
)NCBI ,UCSC ,EMBL (ي مورد اسـتفاده بـرا  يمرهايپرا 

 افزار با استفاده از نرم UTR'3 هي و ناح۲، ۱ يها  اگزونينواح

Primer3 جـاد نمونـه    يمنظـور ا   به). ١جدول  (د  يحي گرد  طرا
ــه دارا  ــت ک ــرل مثب ــ تغيکنت ــر نوکلئوتي ــد از روش يدي  باش

ب کــه از يــن ترتيــ اســتفاده شــد بــه اPCR بــا يــيزا جهــش
 3' کيه نزديافته در ناحير ييد تغيک نوکلئوتي ي دارايها مريپرا
 ـتکث). ١ جدول( هدف استفاده شد     ير توال ي تکث يمر برا يپرا ر ي
 ـ بـا روش واکـنش زنج       مورد نظر  يواح ن يتوال مـراز  ي پل يا رهي

(PCR) کلر يبا استفاده از دستگاه ترمال سا(Astec,PC818 Japan) 
  بـا غلظـت  PCRبـافر  : مخلوط واکنش شامل . صورت گرفت 

1X  ،MgCl2     مـولار،   يليم ٥/١ با غلظتdNTPs غلظـت    بـا
 کو مـول ي پ٢/٠مرها با غلظت    ي، هر کدام از پرا    مولار يليم ۵/۰

ــايو نها ــد٥/٠ ت ــز واح ــراز ي پلTaqم ي از آن ــر  ٥(م ــد ب  واح

در  DNA نانوگرم   ١٠٠د و با استفاده از      يه گرد يته )ميکروليتر
.  هدف صورت گرفـت    يتوالر  يتر تکث يکرولي م ۲۵ ييحجم نها 

ر يتکث). ه شدنديناژن تهي مواد مصرف شده از شرکت س  يتمام(
ط يه از شـرا   ژن مورد مطالعه با استفاد     يها  اگزون DNA يتوال
 ٣٥قه، سپس يدق ٣گراد  ي سانتي   درجه ٩٥ کليس ١ه  ي پا ييدما
ــ ــه٩٥کل، يس ــانتي  درج ــراد ي س ــ ثان٤٥ گ ــه ٥٨ه، ي  ي درج
 ـ ثان ٥٠گـراد    يسانت  ـ ثان ٥٠گراد  ي سـانت  ي   درجـه  ٧٢ ه،ي ه و در   ي
 ـ يگـراد بـرا   ي سـانت ي  درجـه ٧٢ قـه ي دق ٥ت  ينها کل يک س ـي
بـه منظـور   . رفـت  مـورد اسـتفاده قـرار گ   يير نها يمنظور تکث  به

 ـ تکثيهـا  يت تواليت و کم  يفي ک ي مشاهده افتـه، محـصول   ير ي
PCRــا اســتفاده از ــر رو  ب ــورز ب ــ ژل آکريالکتروف ــل آمي   دي

پـس   ).شرکت مرک آلمان  (  قرار گرفت  ي درصد مورد بررس   ۸
از  ،حاصـل  DNA ي باندها ي منظور مشاهده  به از الکتروفورز، 

 يهـا  واکـنش . )١٦ (ترات نقره استفاده شد ي ن يزيآم روش رنگ 
PCR-single strand conformation polymorphism)(PCR-SSCP و 

(PCR-heteroduplex) PCR-HA  با استفاده از محصولPCR بر 
. )۱۷ و۱۸(  و همکـاران صـورت گرفـت      ياساس روش نترج  

 SSCPط خاص ژل ي با شراي مورد بررسيها يهرکدام از توال
  ي دارايهــا ه نمونــ.)۲ جــدول( قــرار گرفــت يمــورد بررســ

ــر رو  ــاوت ب ــد متف ــورزيبان ــSSCP  ژل الکتروف  ي و بررس
   ين تــواليــي، تعييد نهــاييــاهتــرودوپلکس بــه منظــور ت  

ــديگرد ــنش تع. دن ــيواک ــوالي ــتفاده از س ين ت ــا اس ــ ب  ستمي
ABI(Capillary System) 3730 XL ـدر ادامه ا. انجام شد  ن ي

 ـ نـوع تغ   يبررس مطالعه، براي   ـر نوکلئوت يي  مـشاهده شـده     يدي
 ـ مورفيا پل ـ يجهش  (  ـ يتـوال  يهـا  در نمونـه ) سمي  شـده  يابي

 ي بـر رو RFLPز يآنـال بيمـاران، از   بررسـي  مورد يها اگزون
 ـ اي افراد کنترل استفاده شـد؛ بـرا   يها نمونه  ين منظـور، بـرا  ي

 مـورد نظـر در      ير کل تـوال   يمنظور تکث   به UTR'3ه  ي ناح يتوال
. ر صورت گرفتي شده و تکثيمر طراحي پراPCRک مرحله ي

م يآنــزبــا اســتفاده از  UTR'3 هيــناح ي تــوالPCRمحــصول 
ج يافتـه و نتـا    يبرش  )  MboII) GAAGA(N)10محدودالاثر  
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  . قرار گرفتيبررس مشاهده و مورد  درصد۸ ديل آمي ژل اکريبا الکتروفورز بر رو
  

   مورد استفاده در مطالعهي پرايمرها:۱جدول 
 TMo C  توالي پرايمر ( 3 ´5) نوع پرايمر

V1/aF  
V1/aR  

V1FM* 

GCAGCCCAATCCTATAAAGC 
GATTACCGGACGTGGAGA 

GCAGCCCAATCCTATCAAGC 

57.3  
56.0 

V1/bF  
V1/bR  

V1FM* 

AAGTCCTCTTCTTCTTTCTGTGCCATC 
AAGGGACTGCTGATTGGCTCACTG 

AAGTCCTCTTCTTCTTTCTGTGTCATC 

63.4  
64.4 

V2/F  
V2/R  

V2FM* 

ATCATGCTCGGGAGAGAAGA 
AAAATGAGGCAACCATCCAG 
ATCATGCTCGGGAGATAAGA 

57.3  
55.3 

V5/aF  
V5/aR 

V5FM* 

GCTCAGGTAGCATTGTTCTGC 
TGATGGAAGGAGAGGAGAAGG 
GCTCAGGTAGCATTGTTATGC 

59.8  
0 

V5/bF  
V5/bR 

V5/FM* 

TGTGTGCCTTCTGCTTCTCC 
CACCTCCTACAACACCTCGA 
TGTGTGCCTTCTGCTCCTCC 

59 
60 

  با استفاده از زايي جهش واكنش براي يدي نوکلئوتتغيير داراي پرايمرهاي توالي PCR  
  

  SSCPبراي  UTR'3ه يو ناح ٢ ،١ يها اگزون ي  شرايط تنظيم شده:٢جدول 
 ر شدهيقطعه تکث غلظت ژل زمان ولتاژ دما ساير ترکيبات

 1aر شده يقطعه تکث %١٠  ساعت٣٠/٦ ٣٣٠ ºC٢٠  گرم اوره١

 1bقطعه تکثير شده  %١٠  ساعت٦ ٣٣٠ ºC٢٠ ره گرم او١

 2اگزون  %١٠ ساعت٦ ٣٣٠ ٢٢ ºC گرم اوره١
 ºC 5قطعه تکثير شونده  %١٠ ساعت٦ ٣٦٠ ١٢a 
 ºC 5 قطعه تکثير شونده %١٠ ساعت٦ ٣٦٠ ١٢b 

  

   ها يافته
 مار مبتلا بـه ورم ملتحمـه  يب ١٠٠ ن مطالعهيدر ا  :مارانيب      
 قـرار   يمورد بررس  RFLP مار به روش  ير ب ي فرد غ  ١٠٠وبهاره  
 ـ علا ي کـه دارا   ين مطالعـه افـراد    يدر ا  .گرفتند  يصي ـم تشخ ي

 کـه  يار گرفتنـد و افـراد  ر قي بودند مورد بررس VKC يماريب
ــر علا ــلاوه ب ــع ــاريم بي ــ علاي داراVKC يم ــتشخم ي  يصي

 .گـر بودنـد از مطالعـه خـارج شـدند          ي د ي چـشم  يها يماريب
روش  جي نتا يبررس :PCR-HA و PCR-SSCP جينتا يبررس

SSCP    يبراو   نمونه   ۶در   ۲و   ۱ يها و هترو دوبلکس اگزون 
''3( ن دستييه پايناح  UTR(  نـشان  متفـاوت   بانـد   نمونه۱۳در
مربوط بـه   ر شده   ي تکث DNA يابي يپس از توال   .)١ شکل( داد

تنهـا   ،بودنـد  SSCP ژل ي باند متفاوت بر رو    يکه دارا  ينواح
مر يپرا( VSX1ن دست ژن   ييپا هي ناح  در يدينوکلئوت رييک تغ ي

5a ( د قرار گرفت    ييامورد ت)ـ يج توال ينتا). ٢ شکل  چ ي ه ـ يابي
نداد و مشاهده   نشانرا   ٢ و ١ يها در اگزون  يدينوکلئوت رييتغ

  .باشد يم  احتمال خطا مرتبط  بهSSCP  ژليرو  بر باند متفاوت
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 ي مربوط به فرد٣ستون : UTR'3ه يناح ر شدهي تکثي و هترودوپلکس در توالSSCPواکنش د مربوط به يل آمي اکريژل پل: ۱شکل 

د قرار يي مورد تأ،يدي نوکلئوتريي، تغين توالييباشد که پس از تع يها م گر نمونهي نسبت به دي متفاوتي باندي الگويباشد که دارا يم
  bp ۱۰۰مارکر: ١٨ستون  )يدير نوکلئوتيي تغينمونه دارا (کنترل مثبت؛  ١٧ ستون .گرفت

 
 ـ ناح SSCPج  ي نتـا  يدر بررس   ي نمونـه دارا UTR  ، ۱۳'3ه  ي

 هـا   نمونـه همه در ،ين تواليي که بعد از تعبودندمتفاوت  باند

 ي بـا الگـو  يدي ـحـذف نوکلئوت  کي ـصـورت   بـه  تغيير کي
ن يو پنجم ـ صدو هفتـاد ي ـس در  G نوكلئوتيد در گوسيهتروز

. شود يده م ي د UTR'3ر  ان د ين دست کدون پا   ييد پا ينوکلئوت
خواندن  چارچوب از خارج در تغيير اين اينكه دليل به طبيعتاً

 يا نهيدآمي اس ـي توالي بر روي، اثراست شده ايجاد رونويسي
 .)٢ شكل(  نخواهد داشتينيمحصول پروتئ

  
  يديکلئوتحذف تک نوهتروزيگوت  تغيير : بالا g.25057561delGآللي واريانت نوكلئوتيدي توالي :۲شکل 

  VSX1ژن  UTR'3ه يناح 
  
  
  

   بـا اسـتفاده از   RFLPجي نتـا يبررس ـ :RFLPج ي نتايبررس
 ـ نمونـه از افـراد مـورد مطالعـه تغ          ۵ نمونه کنترل، در     ۱۰۰ ر يي

 بـدون  ي هي ـصورت ناح را بهg.25057561delG  يدينوکلئوت
  . مورد استفاده نشان داديم برشي آنزيگاه برش برايجا
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  بحث
ــدر ا      ــزوني در تــوالالعــهن مطي  رييــ تغ٢و ١ يهــا  اگ

ن ييه پاير شده ناحي قطعات تکثSSCP افت نشد،ي يدينوکلئوت
 ـمار تغينمونه ب ١٣دست در  ن يـي کـه پـس از تع   ر نـشان داد يي

 ـتغ، يتـوال   ـر نوکلئوتيي  ـناحدر  g.25057561delG يدي  ي هي
بـه   .فت مشاهده شدي باند ش  ي دارا يها تمام نمونه ن دست   ييپا
 در مطالعات گذشـته گـزارش    يدير نوکلئوت ين تغ ي ا نکهيل ا يدل

ر در افراد کنترل با يين تغي، احتمال حضور ا)١١و١٢ (نشده بود
 نفر ۸ر را در   يين تغ ي ا يج بررس ينتا . شد ي بررس RFLP روش

 ـناح. نـشان داد  ن افراد   ياز ا   ي اغلـب شـامل نـواح      UTR'3ه  ي
 ـ ب ي بر رو  يسي مرحله رونو  باشد که بعد از    يم کننده م  يتنظ ان ي

 ـ   ي م ـ ين نـواح  يا. گذارد ير م يثژن تأ  ون، يلاس ـي آدن يتواننـد پل
ر قرار يثارا تحت ت mRNA يدارين پاي ترجمه و همچنييکارا

 ي اتصال بـرا   يها گاهيجان شامل   ي همچن UTR'3ه  يناح. دهند
باشد؛ مطالعـات صـورت      ي م miRNA و   يمي تنظ يها نيپروتئ

 ـ ب يگرفته بر رو    ـه ناح  نـشان داده اسـت ک ـ      VSX1ان ژن   ي ه ي
3'UTR   ترجمه mRNA   ر قرار ين ژن را تحت تاث ي مربوط به ا

 ـ لاي دو قطب ـيها ن ژن در سلول يان ا يداده و سبب کاهش ب     ه ي
 يق بر روين طريه شده است و احتمالا از اي درون شبک  يداخل

 .)۴ ( اثـر گذاشـته اسـت   يينـا يستم بي ـن در سيعملکرد پـروتئ  
 تغييـر  باعث  كهيديرات نوکلئوتييتغ از شود برخي يادآور مي

 ,p.D144Ep.L159M, p.G160D, p.R166W, p.H244R( شـده  پـروتئين 

and p.P247R( دخالـت   كراتوكونـوس  زايـي  بيمـاري  در احتمالا
  VSX1 ن ژ  درگيـري يبعـد  در مطالعـات   البتـه کـه  دارنـد 

 ـ فـاميلي  و گير تك كراتوكونوس در زايـي   ن بيمـاري يو همچن
PCP ـ دو تغ  يگـر ي د ي در مطالعـه   .)١٩ (است شده آشكار  ر يي

 علاوه بر افراد    His244Arg و Asp144Gluand يدينوکلئوت
ن احتمـال  يمـشاهده شـدند بنـابرا    نيـز  كنتـرل  افـراد  مار دريب

ــا ا  آنيهمراهــ ــهــا ب ــزايمــارين بي  .)٢٠ و٢١ (ش دادي را اف

 بـا  VSX1 هـاي   جهشي مطالعات گذشته همراه درنيهمچن

 ،)٢٠(قرار گرفته است د ييامورد ت يهقرن برآمدگي هاي بدشكلي
 در VSX1 ژن در شده گزارش هاي با وجود جهش تاكنوناما 

 تعريـف  زايـي  بيمـاري  ، نقـش )٢١ (نژادي مختلف هاي گروه

گـاه  يجا نکـه ي با توجـه بـه ا  .ه نشده استيآن ارا براي اي شده
بـاز خوانـدن    در چـارچوب ن مطالعه يدر ا  مشاهده شدهرييتغ

(ORF1) سـاس اطلاعـات بـه دسـت       ن بر ا  ي همچن باشد، ي نم
 ـيدار ي تفاوت معنRFLPک يآمده از تکن  مـار و  ين گـروه ب ي ب

 ذکر شـده مـشاهده      يدير نوکلئوت يي تغ يسه فراوان يکنترل با مقا  
زان ي ـشتر از مي ـت کنتـرل ب ي در جمعي آلليزان فراوانينشد و م 

  نتيجـه نيزا اسـت، بنـابرا   يمـار يک آلـل ب ي يمورد انتظار برا

نيست  واضح پروتئين ساختار  عملكرد يار بريين تغيا احتمالي
 بيـشتر و  يعملكـرد  مطالعـات  بـه  نياز سازي شفاف جهت و
   .باشد يتر م قيدق
  
   يريجه گينت

ج يها با نتا   ج آن ي نتا ي سهي مطالعات گذشته و مقا    يبا بررس      
 در  ينقـش مـوثر    VSX1 توان گفـت ژن    ي حاضر م  ي مطالعه

به عنـوان   ن ژنيانقش و   ورم ملتحمه بهاره نداردييزا يماريب
پژوهش  وز است يپاتوژن ورم ملتحمه بهاره هنوز بحث بر انگ

 ژن ايـن  نقش ايفاي عدم پيشين، مطالعات ييدات در نيز حاضر

   .كند مي ييدات را ورم بهاره بروز در
  

  ر و تشکريتقد
 ـدل  بـه يونت محترم پژوهـش   ااز مع        و از يت مـال ي ـل حماي

ن يهمچن  و ي و مولکول  يقات سلول يکارمندان محترم مرکز تحق   
 ـماران شرکت کننده در ا    ي ب ي هيکل تـشکر   ر وين مطالعـه تقـد    ي
 ـ تحق  لازم به ذکر است    .گردد يم ان ي ـق حاضـر برگرفتـه از پا     ي

  .باشد ي ميک پزشکي ارشد ژنتي کارشناسي نامه
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Background and Objective: Vernal Keratoconjuctivis is an immune response in relation to environmental 

antigens, leading to inflammation of the conjunctiva. One of the presumable genetic factors in VKC is VSX1 

gene. In this study, mutations in exon 1, exon 2 and 3'UTR of VSX1 gene in patients with VKC in 

Shahrekord were investigated by PCR-SSCP and PCR-HA.  

Materials and Methods: In this cross- sectional study, peripheral blood samples of 100 patients with VKC 

and 100 individuals with no confirmed eye disease as control group were investigated. Genomic DNA was 

extracted by phenol-chloroform method and then PCR was carried out. Then, SSCP and HA were performed 

and the samples with shifted bands were sequenced for the type of nucleotide change.  Afterwards, to 

investigate the observed nucleotide change, RFLP method was used. 

Results: Our SSCP findings revealed six patients with shifted band in exons 1 and 2 and 13 patients in 

3'UTR, which were sequenced for nucleotide change. Analysis of sequencing data showed a frameshift 

change (g. 25057561delG) in 3'UTR. There was no change in other sequences. 

Conclusion: The findings of this study showed that, VSX1 gene most probably has no effective role in VKC 

pathogenesis in the studied population. Therefore, the role of VSX1 genes in VKC pathogens needs further 

investigation.  
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