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 چکیده

های نورودژنراتیو پارکینسون است. هدف از این مطالعه، بررسی عوامل ژنتیکی دخیل در بروز ترین بیماریترین اختلالات حرکتی است که مهملرزش دست از شایع: زمینه و هدف

 .ترمور در یک خانواده ایرانی با سابقه این علائم بوده است

یابی کل های ژنتیکی، از روش توالیاز اعضای خانواده استخراج و برای بررسی جهش DNA هاینامه خانواده با شناسایی اعضای مبتلا و سالم ترسیم شد. نمونهشجرهابتدا : هاروش

 یابی سنگرشده با استفاده از توالیشناسایی هایهای بیوانفورماتیکی مورد بررسی قرار گرفتند و جهشبه کمک تحلیل WES های حاصل ازاستفاده شد. داده (WES) اگزوم

(Sanger Sequencing)  شده و علائم بالینی انجام گرفتهای شناساییهای آماری برای ارزیابی همبستگی ژنتیکی بین جهشتأیید شدند. تحلیل. 

، و پسر (II-2) در پروباند )مادر( (GC) صورت هتروزیگوتبه TTN ژن های کاندید شناسایی شدند. جهش درعنوان ژنبه SH3TC2 و TTN در این خانواده، دو ژن: نتایج

ای های بیوانفورماتیکی نشان داد که این جهش تأثیر بالقوهبودند. تحلیل (GG) دارای ژنوتیپ طبیعی (III-2 و  III-1) مشاهده شد، در حالی که دو دختر خانواده (III-3) خانواده

تنها در پروباند  (CT) صورت هتروزیگوتبه SH3TC2 شده در ژنکه ممکن است در بروز ترمور نقش کلیدی ایفا کند. در مقابل، جهش شناساییدارد  Titin بر عملکرد پروتئین

 .روز بیماری مشاهده نشدو ب SH3TC2 را تأیید کرد، اما ارتباط معناداری بین جهش ژن TTN یابی سنگر جهش در ژنشناسایی شد و در سایر اعضای خانواده وجود نداشت. توالی

ای است. احتمالاً عامل ثانویه SH3TC2 ممکن است نقش کلیدی در بروز ترمور در این خانواده ایفا کند، در حالی که جهش در ژن TTN نشان داد که جهش در ژن: گیرینتیجه

های تشخیصی و درمانی جدید کمک کند. انجام مطالعات بیشتر در تواند به توسعه روشمی های مبتلا به ترمور تأکید دارد واین نتایج بر اهمیت بررسی عوامل ژنتیکی در خانواده

 .  شودها توصیه میتر برای تأیید این یافتههای بزرگجمعیت

 ترمور  ،یابی کل اگزوم، جهش ژنتیکی، تحلیل بیوانفورماتیکیلرزش دست، توالی کلمات کلیدی:
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Abstract 

Background: The aim of this study was to investigate the genetic factors involved in the occurrence of tremor in an Iranian family with a 
history of these symptoms. 
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Methods: First, the family tree was drawn by identifying affected and healthy members. DNA samples were extracted from family members 
and whole exome sequencing was used to examine genetic mutations. Data obtained from WES were examined using bioinformatic analyses 
and the identified mutations were confirmed using Sanger sequencing. Statistical analyses were performed to evaluate the genetic 
correlation between the identified mutations and clinical symptoms. 

Results: two genes, TTN and SH3TC2, were identified as candidate genes. The mutation in the TTN gene was observed as heterozygous (GC) 
in the proband (II-2), the mother (II-2), and the son (III-3), while the two daughters of the family (III-1 and III-2) had the normal genotype 
(GG). Bioinformatics analyses showed that this mutation has a potential impact on the function of the Titin protein, which may play a key role 
in the occurrence of tremor. In contrast, the mutation identified in the SH3TC2 gene was detected as heterozygous (CT) only in the proband 
and the mother and was not present in other family members. Sequencing of the trench confirmed the mutation in the TTN gene, but no 
significant association was observed between the SH3TC2 gene mutation and the occurrence of the disease. 
Conclusion: mutation in the TTN gene may play key role in the occurrence of tremor in this family, while the mutation in the SH3TC2 gene is 
probably a secondary factor. These results emphasize the importance of investigating genetic factors in families with tremor and may help 
develop new diagnostic and therapeutic approaches. Further studies in larger populations are recommended to confirm these findings. 

Keywords: Hand tremor, whole exome sequencing, genetic mutation, bioinformatics analysis, and tremor  
 

 

 

 مقدمه
 یاختلالات حرکت ینترو برجسته ترینیجاز را یکیلرزش دست )ترمور( 

و  شودیها مشاهده مدر دست یرارادیو غ یتمیکصورت حرکات راست که به

عارضه  ین(. ا1قرار دهد) یربه شدت عملکرد روزمره فرد را تحت تأث تواندیم

 یطیمح یا یعصب یکی،از جمله عوامل ژنت یمختلف یلممکن است به دلا

 یهلرزش اول: شودیم یمتقس یشود. لرزش دست معمولًا به دو نوع اساس یجادا

(Essential Tremorکه بدون همراه )و  شودیظاهر م یعلائم عصب یربا سا ی

 یدهمانند ترمور د یعصب هاییماریب یجهکه معمولاً در نت یهلرزش ثانو

افراد،  یبر زندگ ستتوجه لرزش دقابل یربالا و تأث یوعش یرغم(. عل2)شودیم

از آن  ی. شواهد حاکماندیم یقاز موارد ناشناخته با یاریآن در بس یقعلت دق

در  یژهودارند، به یاختلال نقش مهم یندر بروز ا یکیاست که عوامل ژنت

نشان  یشینوجود دارد. مطالعات پ یتوجهقابل یکه سابقه خانوادگ یموارد

ها ممکن است با بروز لرزش دست مرتبط ژن یاند که جهش در برخداده

 یهااز ژن یاریانجام نشده است و بس نهیزم یندر ا یکاف یقاتباشد، اما تحق

از علائم  یکی تواندی(. اگرچه لرزش دست م3اند)نشده ییهنوز شناسا یلدخ

صورت از موارد به یاریاختلال در بس ینباشد، اما ا یزترمور ن یماریب یهاول

اختلال  یکعنوان . ترمور، بهکندیترمور بروز م لائمع یرمستقل و بدون سا

و اختلال  ی،عضلان یحرکات، سفت یهمچون کند یبا علائم ی،عصب یشروندهپ

علائم آن محسوب  یندر راه رفتن همراه است، اما لرزش دست اغلب از نخست

مستقل  هایییچیدگیپ تواندیم ییتنهاوجود، لرزش دست به ین. با اشودیم

. دهدیحوزه را نشان م یندر ا تریقداشته باشد و لزوم مطالعات دق راز ترمو

است  یا یچهماه یستمو مخرب در س روندهیشاختلال پ یکترمور  یماریب

با  یماریب ین. ادهدیقرار م یربدن را تحت تأث یکه عمدتاً عملکرد حرکت

 بهدست آغاز شده و  یفکه اغلب با لرزش خف شودیشروع م یجیتدر یعلائم

(. 5, 4)شودیرفتن منجر مبه کاهش سرعت حرکات، و اختلال در راه یجتدر

اضطراب و فقدان  ی،مانند افسردگ یو رفتار یعلائم شناخت ین،علاوه بر ا

 یماریبروز ب یق(. علت دق6)شودیمشاهده م یماراناز ب یاریدر بس یزن یزهانگ

که عوامل  دهدیاما شواهد نشان م یست،ترمور هنوز به طور کامل مشخص ن

 ی(. لرزش دست )ترمور(، کند9در بروز آن نقش دارند) یطیو مح یکیژنت

 یماریب ینا یدیکل یاز جمله علائم حرکت ی،عضلان یحرکات، و سفت

مانند قرار گرفتن در معرض سموم،  یطی(. اگرچه عوامل مح10هستند)

اما  کنند،یکمک م یماریبه بروز ب یسمیآزاد و اختلالات متابول هاییکالراد

 یبه عنوان علت اصل یکیرصد از موارد، عوامل ژنتد 10تا  5در حدود 

، PARK2مانند  ییها(. به طور خاص، جهش در ژن11اند)داده شده یصتشخ

PINK1 ،LRRK2 و ،SNCA ی،در موارد خانوادگ یژهمرتبط با بروز ترمور، به و 

انجام  یرانیا وادهخان یک ی(. مطالعه حاضر بر رو12داده شده است) یصتشخ

مدرک  یچلرزش بوده اند اما ه یماریعضو خانواده دچار ب یندشده است. چن

فرزندان، پسر  یانخانواده، از م ینندارند. در ا ینسوندال بر پارک یپزشک

که دو دختر خانواده  یدچار لرزش دست شده است، در حال یخانواده به تازگ

 ییپژوهش، شناسا ین.  هدف ادهندینشان نم یماریاز ب یهنوز علائم

است که ممکن است در بروز لرزش دست و علائم ترمور  یکیژنت یهاجهش

 یابییهدف، از توال ینبه ا یابیدست یخانواده نقش داشته باشد. برا یندر ا

 یهادر ژن یاحتمال یها( استفاده خواهد شد تا جهشWESکل اگزوم )

قت بالا، تا با د دهدیامکان م ماروش به  ینشود. ا ییمرتبط با ترمور شناسا

و به  یمکن ییکدکننده ژنوم را شناسا یهادر سطح اگزون یکیژنت ییراتتغ

. یمخانواده برس یندر افراد ا یماریب یندر بروز ا یکاز نقش ژنت یدرک بهتر

 یمقرار گرفت تا بتوان یخانواده مورد بررس یاعضا یپمطالعه، ژنوت یندر ا

ها با علائم و ارتباط آن یمکن ییو ترمور را شناسا ترموردر بروز  یلدخ یهاژن

به روشن  تواندیم یقتحق ین. ایمکن یرا بررس یماریب یو شناخت یحرکت

کمک کند  یرانیا یتترمور در جمع یماریدر بروز ب یکیشدن نقش عوامل ژنت

 ینا یجهدفمند هموار سازد. نتا یهازودهنگام و درمان یصتشخ یو راه را برا

نادر کمک کند که در بروز  یکیژنت هاییانتوار ییبه شناسا تواندیم العهمط

 یصبه تشخ توانندیم هایافته ینخانواده نقش دارند. ا ینترمور زودرس در ا

 یهابه بهبود روش یتدر افراد مستعد کمک کرده و در نها یماریزودهنگام ب

انجام  یبرا ییمبنا تواندیم یقتحق ینا ین،منجر شوند. علاوه بر ا یدرمان

 یرانیا یهاخانواده یرترمور در سا یکیعوامل ژنت ینهتر در زملعات گستردهمطا

ترمور )لرزش دست(  یکیعلل ژنت یبا هدف بررس یقتحق ینا ینباشد. بنابرا

 انجام شد. یرانیا یخانواده مبتلا یک یدر اعضا

 روش کار

شرکت کرده  یزداهل شهرستان  یرانیخانواده ا یکمطالعه حاضر،  در

 یراً ترمور بوده و پسر فرد پروباند که اخ یاست. فرد شاخص )پروباند(، دارا

ندارند،  یماریاز ب یدچار لرزش دست شده است و دو خواهر سالم که علائم

حاصل  یاحتمال یداهداف پژوهش و فوا یحمطالعه شدند. پس از توض ینوارد ا

خانواده در مطالعه  ینا ی،کتب نامهیتخانواده و کسب رضا یاعضا یاز آن برا

نامه ، شجره1. در شکل یدرسم گرد یزنامه مربوطه نشرکت کردند. شجره

 یابییانجام توال یعنوان پروباند برابه II-2خانواده نشان داده شده است. فرد 

 ییدتأ یبرا یزن وادهخان یاعضا یر( انتخاب شد. ساWESکل اگزوم )

سنگر قرار خواهند  یابی یتوال یشمورد آزما هشدییشناسا یکیژنت هاییانتوار

 گرفت.
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 . شجره نامه خانواده مورد مطالعه1شکل 

 
مرتبط با  ینیها و علائم بالجهش یکیژنت یدهنده الگوبازتاب نامهشجره

در  هاییژگیمختلف با علائم و و یهالرزش دست و ترمور است. افراد در نسل

 اند.مشخص شده 1جدول 

 خانواده مورد مطالعه ی: اطلاعات اعضا1 جدول

سن  بیمار

 )سال(

علائم 

 بالینی

نسبت 

 فامیلی

مدت 

بروز 

علائم 

 )سال(

تأیید 

 تشخیص

I I لرزش دست،  86 2-

کندی 

حرکات، 

سفتی 

 عضلانی

مادر 

خانواده 

 )پروباند(

متخصص  1

مغز و 

 اعصاب

I I I لرزش دست،  55 3-

کاهش 

سرعت 

 حرکات

پسر 

 خانواده

متخصص  4

و  مغز

 اعصاب

I I I دختر  بدون علائم 60 1-

 سالم

- - 

I I I دختر  بدون علائم 65 2-

 سالم

- - 

 

II-2  پروباند(: فرد شاخص )پروباند( خانواده که با علائم ترمور در(

 یفرد برا ینشده است. ا ییشناسا یماریب یشرفتها و احتمال پدست

-IIIدر مطالعه دارد.  یدی( انتخاب شده و نقش کلWESکل اگزوم ) یابییتوال

 یماریب زا یعلائم گونهیچ)خواهران سالم(: دو خواهر خانواده که ه III-2و  1

کنترل در مطالعه گنجانده  یهاعنوان نمونهاند و بهلرزش دست نشان نداده یا

علائم ترمور و لرزش  یتازگ)برادر با علائم(: برادر خانواده که به  III-3اند. شده

مطرح  یبه علائم ترمور در و یشرفتداده است و احتمال پدست را نشان 

 است.

 هانمونه تهیه

 یاخلاق پژوهش یتهدر کم یبمطالعه پس از تصو این

(1403,051IR.ACECR.USC.RECاجرا گرد ).قبل از شروع مطالعه، از ید .

خانواده  یاعضا یآگاهانه اخذ شد. و از تمام نامهیتخانواده رضا یاعضا یتمام

 گرفته شد و به تهران ارسال شد یزد یشگاهنمونه خون در آزما

 خون یهااز نمونه DNAاستخراج  

انجام  Salting outخون با استفاده از روش  یهااز نمونه DNA استخراج

 یجادا یکمتر یآلودگ یتجار هاییتروش نسبت به استفاده از ک ینشد. ا

 .دهدیبه دست م DNAاز  یو غلظت بالاتر کندیم

 اگزوم یابییتوال ینمونه برا سازیآماده

روش کارآمد  یکعنوان ( بهWESکل اگزوم ) یابییمطالعه، توال ینا در

 یمرتبط با ترمور به کار گرفته شد. برا یکیژنت یهاجهش ییشناسا یبرا

 یخاص یطشرا یدخون با یهاشده از نمونهاستخراج DNAروش،  ینانجام ا

 برسد. یابییتوال یبرا یمطلوب یفیتداشته باشد تا به ک

 یکتابخانه اگزون ایجاد

 یهته DNA یهااز نمونه یابتدا کتابخانه اگزون یابی،یانجام توال برای

و اتصال آداپتورها به  یژنوم DNAقطعه کردن مرحله شامل قطعه ین. اشودیم

 به کار گرفت. یابییتوال یندها را در فرآقطعات است تا بتوان آن یانتها

 اگزوم یابییتوال فرآیند

گسترده با استفاده از  یابییکتابخانه، مرحله توال یسازاز آماده پس

امکان  یکتکن ین. اشودیآغاز م Massive Parallel Sequencing یکتکن

 یشکه باعث افزا کندیرا فراهم م DNAهمزمان هزاران قطعه  یابییتوال

 .شودیم یلسرعت و دقت تحل

 هاجهش ییو شناسا یابییتوال یهاداده تحلیل

خوانش  یفیتابتدا از نظر ک یابییآمده از توالدستخام به هایداده

(  Alignmentتراز )و سپس با استفاده از ژنوم مرجع هم شوندیم یبررس

 .شوندیم

 PCR-Sanger Sequencingبا روش   یدکاند یهاجهش تأیید

 PCR-Sangerبا استفاده از  WESتوسط  شدهییشناسا دیکاند هایجهش

Sequencing  ها جهش ییددقت بالا در تأ یلروش به دل ین. اشوندیم ییدتأ

و  یطراح یاختصاص یمرهایمنظور، ابتدا پرا ینا ی. براشودیبه کار گرفته م

 .شودیهدف انجام م ینواح یتتقو یبرا PCRو سپس  شوندیسنتز م

مرتبط با  یهاجهش ییشناسا یبرا یابییتوال یهاداده یلو تحل پردازش

 ترمور

اگزوم به فرمت  یابییخام حاصل از توال یهاداده یه،اول یزآنال در

 bclبا فرمت  هایییلها ابتدا در فاداده ین. اشوندیم یلتبد یهاول یهاخوانش

 یهاداده یکه استاندارد خروج FASTQشده و سپس به فرمت  یرهذخ

حاصل از  هایداده یه،. در مرحله پردازش ثانوگردندیم یلاست، تبد یابییتوال

مرحله شامل چهار بخش است: ابتدا  ین. اشوندیپردازش م FASTQفرمت 

 هاییو سپس توال شودیها انجام مآن یفیتک یو بررس یدهاخوانش نوکلئوت

 .شوندی( مAlignmentتراز )شده با ژنوم مرجع همخوانده

 داده معتبر هاییگاهبا استفاده از پا یدکاند یهاجهش ارزیابی

 rs یتمام ید،کاند هاییانتوار ییو شناسا یهاول یلترینگاز انجام ف پس

 ینشدند. هدف ا یابیارز Franklinو  Varsomeداده  هاییگاهدر پا هایانتوار

ها با استفاده از اطلاعات موجود در جهش زایییماریب یمرحله، بررس

 بود. ACMGو  ClinVar هاییگاهپا

 هاجهش ییدتأ ی( براPCR) مرازیپل اییرهزنج واکنش

و  یعسر یبه عنوان روش PCRاز  شده،ییشناسا یهاجهش ییدتأ برای

با  ینهبه یطواکنش در شرا ینهدف استفاده شد. ا هاییتوال یرتکث یبرا یقدق
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مقاوم به دما و چهار نوع  مرازیپل DNA یمآنز ی،اختصاص یمرهایاز پرا استفاده

شامل سه  کثیرت یند( انجام شد. فرآdNTPs) فسفاتیتر نوکلئوتیدیدئوکس

 DNAدو رشته  گراد،یدرجه سانت 95 ی: در دمایونبود: دناتوراس یمرحله اصل

 ینهبه یالگو در دما DNAبه  یمرها: اتصال پرای. واسرشتگشوندیاز هم جدا م

در  DNA ید: سنتز رشته جدسازییلمتفاوت است. طو یمرهر پرا یکه برا

انجام  Taq Polymerase یمبا استفاده از آنز گرادیدرجه سانت 72 یدما

و محصولات به  شوندیبار تکرار م 35تا  30ها حدود چرخه ین. اشودیم

 یبعد هاییلتحل یبرا یکاف یزانتا به م یابندیم یشافزا یصورت تصاعد

 برسند.

 سنگر یابییتوال یبرا یمرهاپرا سازیینهو به طراحی

مرتبط با ترمور مانند  یهاژن یرتکث یمورد استفاده برا پرایمرهای

LRRK2 ،PARK ،SNCA افزار با استفاده از نرمGene Runner شدند. یطراح 

 هاجهش ییدتأ ی( براSanger Sequencingسنگر ) یابیتوالی

 یهاجهش ییدتأ یسنگر برا یابییمطالعه، از روش توال ینا در

شده در اعضاء  ییدژن تأ یو غربالگر یدکاند هاییانتدر وار شدهییشناسا

 خانواده استفاده شد.

 یهااثرات جهش یلتحل یبرا یوانفورماتیکیب هایبینیپیش

 شدهییشناسا

سنگر در  یابییتوسط توالشده  ییدتأ هاییانتوار یانی،مرحله پا در

ها بر ساختار و عملکرد آن یرشدند تا تأث یلداده مختلف تحل هاییگاهپا

 یبرا Protein Atlasو  Genecardsداده  یگاهشود. از پا یبررس هاینپروتئ

شد.  فادهمختلف است یهاها در بافتژن یانب یزانم یابیمطالعه ژن و ارز

و  هایتوال ها،ینساختار پروتئ یبررس یبرا UniProtداده  یگاهاز پا ین،همچن

 . یداستفاده گرد هایندوم

 نتایج

 (WESاگزوم ) یابیینمونه پروباند با استفاده از توال یکیژنت تحلیل

( به شرکت WESاگزوم ) یابییانجام توال یفرد پروباند برا DNA نمونه

Genomefan با استفاده از  یندفرآ یناز ا یدشدهتول یهاارسال شد. داده

 ییتوجه شناساقابل یکیژنت ییراتشدند و تغ یلتحل یوانفورماتیکیب یابزارها

 138در اگزون  ی(: جهشTTN)ژن  rs75104636(. جهش 2)جدولیدندگرد

اتوزومال  یوراثت یشده و از الگو یبندطبقه زایماریعنوان بکه به TTNژن 

در اگزون  یانتی(: وارSH3TC2)ژن  rs1995498. جهش کندیم یرویغالب پ

اتوزومال  یوراثت یبوده و بر اساس الگو زایماریکه احتمالاً ب SH3TC2ژن  14

 یکی،ژنت یلتحل یناز ا آمدهدستبه هاییافته. گذاردیاثر م یمارانمغلوب در ب

 .دهدیرا نشان م یماریها در ارتباط با بجهش ینبودن ا یدکاند

  
 WESحاصل از سنجش  یدکاند ی: اطلاعات ژن ها2 جدول

الگوی  هموزیگوسیتی مختصات واریانت ژن

 وراثتی

 rs بندیطبقه نوع جهش

TTN TTN: NM-003319: exon138 : 

c.G37621C : 

p.D12541H, 

Het  اتوزومال

 غالب

(AD) 

 تغییر اسیدآمینه

(Missense) 

 زابیماری

(Pathogenic) 

rs 

75104636 

SH3TC2 SH3TC2 : 

NM_024577 : 

exon14: c.G3293 

Het  اتوزومال

 مغلوب

(AR) 

 تغییر اسیدآمینه

(Missense) 

 زااحتمالاً بیماری

(Likely 

pathogenic) 

rs 

19951498 

 
 یدکاند یژن های¬یگاهجا یبرا یمرپرا طراحی

 یهاژن یبرا شدهیطراح یمرهای، اطلاعات مربوط به پرا3جدول  در

TTN  وSH3TC2  یدما ی،شامل نام، توال TM درصد ،GC  و طول محصول

PCR یمرازپل اییرهانجام واکنش زنج یبرا یمرهاپرا ینارائه شده است. ا 

(PCRجهت تکث )گیرندیهدف مورد استفاده قرار م یژن ینواح یر. 

  DNAالکتروفورز و سنجش باند  نتایج

(، SH3TC2و  TTN) یدکاند یهاژن آمیزیتموفق یرتکث یبررس برای

 ین(. ا3الکتروفورز شدند)جدول %1,2ژل آگارز  یبر رو PCRمحصولات 

انجام شد و با استفاده از  یقهدق 40ولت به مدت  120با ولتاژ ثابت  یشآزما

 (.2مشاهده شدند)شکل  UVنور  یرز DNA یباندها GelRed یزیآمرنگ

 الکتروفورز یج: نتا3 جدول

شماره 

 چاهک

اندازه باند  ژن

 مورد انتظار

(bp) 

شدهباند مشاهدهتوضیحات   

1 Ladder - دهنده اندازه مرجع برای نشان

شده در مقایسه باندهای مشاهده

های دیگرچاهک  

2 TTN 610  باند واضح و مشخص در موقعیت

مورد انتظار، بدون باند غیر 

 اختصاصی

3 SH3TC2 644  باند واضح و مشخص در اندازه مورد

 انتظار، بدون باند غیر اختصاصی

 

 
 PCR. یژن هاTTN (610 bp)و SH3TC2 (644 bp):  2 شکل

 
 یدکاند های¬ژن ییدتا یسنگر برا یابی توالی

 یهانمونه یبرا SH3TC2سنگر ژن  یابییتوال یجنتا یانگرنما 3شکل

دهنده کروماتوگرام نشان یرخانواده است. هر بخش از تصو یمختلف اعضا

 یدنوکلئوت ییرتغ یاجهش  یتنمونه خاص است و موقع یک یابییحاصل از توال

 یگاهجا یانگرشده با کادر قرمز نمامشخص یشده است. نواح یبررس یدر توال

 یهادر نمونه  SH3TC2سنگر ژن یابییتوال یجمورد نظر است. نتا یانتوار

 یگاهدر جا یپاز ژنوت یمتفاوت یدهنده الگوهاخانواده نشان یمختلف اعضا

)سبز و قرمز( در  یک، کروماتوگرام حضور دو پ II-2مورد نظر است. در نمونه 

( است، به هتروزیگوت) CT یپژنوت یانگرکه ب دهدیجهش را نشان م یتموقع

 یهاجهش مورد نظر است. در مقابل، نمونه یفرد ناقل دارا ینمعنا که ا ینا

III-2   وIII-1 ,III-3  هستند که  یتسبز در همان موقع یکپ یک یدارا

افراد فاقد  ینکه ا دهدیو نشان م کندیم یید( را تأیعی) طب  CC یپژنوت

از آن است که  یحاک یجنتا ین. اددارن یعیطب یتجهش مورد نظر بوده و وضع
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صورت ناقل حضور دارد، خانواده به یاعضا یدر برخ  SH3TC2جهش در ژن

 یماریبا بروز ب یمیاعضا مشاهده نشده و احتمالاً ارتباط مستق یگراما در د

 ور ندارد.ترم

 

 
 یهانمونه یبرا SH3TC2سنگر ژن  یابییتوال یجنتا یانگر: نما3 شکل

 خانواده یمختلف اعضا

 یمختلف اعضا یهادر نمونه TTNسنگر ژن  یابییتوال یجنتا 4 شکل

 یالگوها یمورد نظر، افراد مختلف دارا یگاهکه در جا دهدیخانواده نشان م

، کروماتوگرام III-3و  II-2 یهاهستند. در نمونه یپاز ژنوت یمتفاوت

 یپجهش است که ژنوت یت)سبز و قرمز( در موقع یکدهنده حضور دو پنشان

GC دهنده حضور جهش در نشان یتوضع ین. اکندیم یید( را تأیگوت)هتروز

مرتبط باشد. در مقابل،  یماریافراد است که ممکن است با بروز ب ینا

 دهندیجهش نشان م یتسبز در موقع یکپ یکتنها III-2  و III-1 یهانمونه

 فرادا ینا دهدی( است و نشان میعیطب یگوت)هموز GG یپژنوت یانگرکه ب

از آن  یحاک یجنتا یناست. ا یعیها طبآن یکیژنت یتفاقد جهش بوده و وضع

 یتخانواده با وضع یاعضا یدر برخ TTNدر ژن  شدهییاست که جهش شناسا

مرتبط است، در  یماریمشاهده شده و احتمالاً با بروز علائم ب یگوتهتروز

 نرمال بوده است. یگوتسالم خانواده آلل هموز یاعضا یباق

 

 
 یمختلف اعضا یهادر نمونه TTNسنگر ژن  یابییتوال یج: نتا4 شکل

 خانواده

 یهادر ژن شدهییشناسا یهاجهش یخانواده برا یاعضا یپیژنوت الگوی

TTN   وSH3TC2 

شد و  یلو تحل یههر دو ژن تجز یسنگر برا یابییحاصل از توال هایداده

( ارائه یگوتهتروز یا یگوتشده )هموزمشاهده هاییپصورت ژنوتبه یجنتا

( در یگوت)هتروز  GCصورت به شدهیی(. جهش شناسا4شده است)جدول

  GG یپکه دو دختر سالم خانواده ژنوت یپروباند مشاهده شد، در حال

  GC یپژنوت یز( را نشان دادند. پسر خانواده نیعیآلل طب یبرا موزیگوت)ه

 ینا یدهنده ارتباط احتمال( مشابه پروباند داشت که نشانیگوت)هتروز

  SH3TC2در ژن  شدهییجهش شناسا یناست. همچن یماریبا بروز ب یانتوار

 خانواده یاعضا یر( در پروباند مشاهده شد، اما سایگوت)هتروز  CTصورت به

( بودند. یعیآلل طب یبرا یگوت)هموز  CC یپژنوت ی)دو دختر و پسر( دارا

 ینکه احتمالًا ا دهدیخانواده نشان م یاعضا یرجهش در سا ینعدم وجود ا

 یجنتا ینترمور ندارد. در مجموع ا یماریدر بروز ب یتوجهقابل یرتأث یانتوار

مرتبط  یماریبا بروز علائم ب تواندیم  TTNژن  یانتکه وار دهندینشان م

در افراد مبتلا )پروباند و پسر خانواده( که ناقل است، مشاهده شد.  یراباشد، ز

در  یرانداشته، ز یماریدر بروز ب یاحتمالاً نقش  SH3TC2اما جهش ژن 

به درک  توانندیم یپیژنوت یالگوها ینوجود ندارد. ا یزسالم خانواده ن یاعضا

 ترمور کمک کنند. یماریدر بروز ب یکیژنت یهاشبهتر نقش جه

  
 خانواده یاعضا یپیژنوت ی. الگو4 جدول

SH3TC2 TTN GENES 

CASE 

CT GC PROBAND II-2 

CC GG Daughter III-1 

CC GG Daughter III-2 

CC GC Son III-3 

 
 ینامه خانواده مورد بررسمطالعه، شجره یندهد، در ا ینشان م 7 شکل

 یهاجهش یعمختلف و توز یاعضا یانم یکیارتباط ژنت یشنما یبرا

نامه شجره ینشده است. ا یطراح  SH3TC2و  TTN یهادر ژن شدهییشناسا

 یید( و تاWESکل اگزوم ) یابییتوال یجنتا یلی،علاوه بر نشان دادن ارتباط فام

 یریصورت تصورا به Sanger Sequencingبا روش  شدهییشناسا یهاجهش

ها بر جهش یوراثت یالگو ینامه، بررسشجره ین. هدف از ارائه ادهدیارائه م

 یماریها در بروز علائم بآن یسنگر و نقش احتمال یابی یتوال یجاساس نتا

ر به درک بهتر از نحوه یتصو ینا ین،خانواده است. همچن ینترمور و ترمور در ا

نامه . بر اساس شجرهدکنیها کمک منسل ینها در بجهش یکیانتقال ژنت

دو II-2 پروباند در( −)+/ یگوتصورت هتروزبه  TTNشده، جهش در ژن ارائه

جهش  یندهنده انتقال اتوزومال غالب اشده که نشان ییشناسا III-3فرزند 

تنها در  یگوتصورت هتروز هب SH3TC2است. در مقابل، جهش در ژن  

 هایافته ینخانواده وجود نداشت. ا یاعضا یرشد، اما در سا ییپروباند شناسا

را در بروز  یممکن است نقش اصل  TTNکه جهش در ژن  دهدینشان م

 یا یاحتمالاً اثرات جزئ  SH3TC2که جهش در ژن  یکند، در حال یفاا یماریب

عوامل  یبه روشن شدن نقش احتمال لیلتح یندارد. ا یماریبا ب یرمرتبطغ

 یشترمطالعات ب یبرا ییکمک کرده و مبنا رییماب یندر بروز علائم ا یکیژنت

 .کندیمشابه فراهم م هاییتدر جمع
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 ینامه خانواده مورد بررسسنگر در شجره یابی یتوال یج. نتا7 شکل

 

 بحث  

 رونده،یشپ یاختلالات عصب ترینیعاز شا یکیعنوان ترمور، به بیماری

 یماریب ینها دارد. اآن یهاو خانواده یمارانب یزندگ یفیتبر ک یقیعم یرتأث

 یحرکات، و سفت یمانند لرزش دست )ترمور(، کند یکه با علائم حرکت

 منجر یزن یو روان یبه مشکلات شناخت یجبه تدر شود،یآغاز م یعضلان

مانده است،  یهمچنان ناشناخته باق یماریب یقکه علت دق ی. در حالگرددیم

 (. 13در بروز آن هستند) یطیو مح یکیاز نقش مهم عوامل ژنت یشواهد حاک

 یرنظ ییهادر ژن یکیژنت یهااند که جهشنشان داده یشینپ مطالعات

LRRK2  ،PINK1  ،PARK2  وSNCA ترمور  یماریبا بروز ب یمیارتباط مستق

سال به بالا،  40 یندر سن یژهوبه ی،از موارد خانوادگ یاریدارند و در بس

 یستمدر س یدیکل یولوژیکیب یرهایها با مسژن ین(. ا14اند)شده ییشناسا

منجر به بروز علائم  تواندیها ممرتبط هستند و اختلال در عملکرد آن یعصب

درک بهتر  یها براژن ینا ییشود. لزوم شناسا یو شناخت یحرکت

 یدجد یو درمان یصیتشخ یهاو توسعه روش یماریب یکیژنت هاییسممکان

ل در یدخ یکیعوامل ژنت یه حاضر با هدف بررساست.  مطالع یضرور یاربس

خانواده شامل  ینشد. ا یطراح یرانیخانواده ا یکبروز ترمور علائم آن در 

نقش  یهمسئله، فرض ینچند عضو مبتلا به ترمور است  به گفته خودشان که ا

پژوهش از روش  ین. در اکندیم یترا تقو یماریدر بروز ب یکیعوامل ژنت

 یبرا یقو دق پیشرفته یاز ابزارها یکیعنوان ( بهWESگزوم )کل ا یابییتوال

 ییامکان شناسا یکردرو یناستفاده شد. ا یکیژنت هاییانتوار ییشناسا

به درک  تواندیکدکننده ژنوم را فراهم کرده و م یدر نواح یکیژنت ییراتتغ

 کمک کند. یماریب هاییسمبهتر مکان

(، دو WESکل اگزوم ) یابییمطالعه، ابتدا با استفاده از روش توال ینا در

مرتبط با بروز ترمور در  یاحتمال یدهایعنوان کاندبه  SH3TC2و   TTNژن 

 شدهیینشان داد که جهش شناسا یجشدند. نتا ییخانواده مورد مطالعه شناسا

مشاهده  هخانواد( در پروباند، و پسر GC) یگوتصورت هتروزبه TTNدر ژن 

( GG) یعیطب یگوتهموز یپژنوت یکه دو دختر خانواده دارا یشد، در حال

بر عملکرد  یابالقوه یرتأث یوانفورماتیکیب هاییلجهش در تحل ینبودند. ا

 یندر بروز علائم ترمور در ا یدینشان داد و احتمالاً نقش کل Titin ینپروتئ

 یگوتصورت هتروزبه  SH3TC2. در مقابل، جهش ژن کندیم یفاخانواده ا

(CTتنها در پروباند مشاهده شد و سا )یگوتهموز یپخانواده ژنوت یاعضا یر 

نشان  یماریجهش را در بروز ب ینمحدود ا یر( داشتند، که تأثCC) یعیطب

کرد، در  ییدمبتلا تأ یرا در اعضا TTNجهش  یزسنگر ن یابیی. توالدهدیم

 یوراثت یمشخص نشد. الگو یماریبا ب SH3TC2که ارتباط جهش  یحال

که  یاز مادر به فرزندان مبتلا بود، در حال TTNدهنده انتقال جهش نشان

 یهاداده یبالا یفیتماند. ک یمحدود به فرد پروباند باق SH3TC2جهش 

را  TTNجهش  یتکرده و اهم ینرا تضم یجنتا یندقت و صحت ا یابی،یتوال

 ین.در اسازدیبرجسته م یماریر بروز بمؤثر د یعامل احتمال یکعنوان به

مرتبط با  یدهایعنوان کاندبه  SH3TC2و  TTNدو ژن  ییمطالعه، شناسا

 یکیعوامل ژنت یبررس یبرا یترمور در خانواده مورد مطالعه، نقطه شروع مهم

شده در ژنوم ژن شناخته ینتر، بزرگTTNبود. ژن  یماریب ینناشناخته در ا

 یداریدر حفظ کشش و پا یاست که نقش اساس روتئینیکدکننده پ ی،انسان

 یرنظ یعضلان هاییماریژن با ب ین(. جهش در ا16, 17)کندیم یفاعضلات ا

نشان  یداسکلتال مرتبط است، اما شواهد جد یوپاتیو م یلاتهد یومیوپاتیکارد

(. 18نقش داشته باشد) یزن یدر بروز علائم عصب تواندیکه م دهدیم

کردند که جهش مذکور  ییدتأ یزمطالعه ن ینا یوانفورماتیکیب هاییلتحل

به  تواندیموضوع م ینرا مختل کند، که ا Titin ینممکن است عملکرد پروتئ

بروز ترمور منجر  یجهو در نت یعصب-یعضلان هاییگنالنقص در انتقال س

 یهاژن ینتراز بزرگ یکیکه  TTNدر نظر داشت که ژن  یدشود.اساسا با

در ساختار و  ینپروتئ ین. اباشدیم یتینت یناست، کدکننده پروتئ یانسان

کشش،  یمکرده و در تنظ یفاا ینقش اساس یعضلان یعملکرد سارکومرها

(. هرگونه نقص در ساختار 19دارد) یتعضلات اهم یریپذو انعطاف یداری،پا

 ئمشود و به بروز علا یباعث اختلال در عملکرد عضلان تواندیم ینپروتئ ینا

نشان  یقاتحرکات منجر گردد. تحق یمانند لرزش دست و کند یحرکت

خود در عضلات، در تعامل با  یعلاوه بر نقش اصل یتینت ینکه پروتئ دهدیم

(. 20است) یلدخ یزها نمرتبط با عملکرد نورون دهییگنالس هایینپروتئ

 یستمس ینب هاییگنالمنجر به نقص در انتقال س تواندیم TTNجهش در ژن 

 هایییماریدر ب یشود که ممکن است به بروز علائم حرکت یو عضلان یعصب

 یعصب یستمبر س TTNجهش  یرتأث یگر،د یمانند ترمور مرتبط باشد. از سو

به  یازباشد که ن یاناشناخته یرهایمس یقممکن است از طر یزن یمرکز

که جهش  دمطالعه نشان دا ینا یوانفورماتیکیب یلدارد. تحل یشتریب یبررس

 یدر نواح یساختار ییراتمنجر به تغ تواندیم TTNدر ژن  شدهییشناسا

آن  یعیممکن است عملکرد طب ییراتتغ ینشود، که ا یتینت ینپروتئ یدیکل

 یریپذباعث کاهش انعطاف توانندیاختلالات م ین(. ا21را مختل کند)

 یدتشد بهشوند، که خود  یکیمکان هاییببه آس یتحساس یشعضلات و افزا

 یاحتمال یسممکان ی،خانواده منجر شده است. به طور کل یندر ا یماریعلائم ب

در  یاز نقص عملکرد یبیترمور ممکن است ترک یماریدر ب TTNژن  یرتأث

 ینباشد. ا یعضلان-یعصب دهییگنالس یرهایعضلات و تداخل در مس

با  مرتبطو بروز علائم  یحرکت یبه کاهش هماهنگ توانندیم هایسممکان

 ینا هاییافتهلرزش دست و کاهش سرعت حرکات، منجر شوند.  یرترمور، نظ

 یهدف بالقوه برا یکعنوان به تواندیم TTNکه ژن  دهندیپژوهش نشان م

در  یحرکت-یعصب هاییماریدر ب یدرمان یهاو توسعه روش یشترمطالعات ب

صورت به  SH3TC2در ژن  شدهیینظر گرفته شود. در مقابل، جهش شناسا

خانواده )پسر  یاعضا یر( تنها در پروباند مشاهده شد و در ساCT) یگوتهتروز

است که در  ینیکد کننده پروتئ  SH3TC2و دو دختر( وجود نداشت. ژن 

نقش دارد و جهش در  یطیمح یعصب یستمدر س ینورون هاییگنالانتقال س

(. با 22, 23)استتبط ( مرCMTتوث ) یشارکوت مار یماریآن معمولاً با ب

جهش با بروز علائم  یناز ارتباط ا یمطالعه شواهد محدود ینحال، در ا ینا

جهش  یننشان دادند که ا یوانفورماتیکیب هاییلترمور مشاهده شد. تحل

در  یهعامل ثانو یکدارد و ممکن است  ینبر عملکرد پروتئ یکم یراحتمالًا تأث

در ژن  شدهییکه جهش شناسا دهدینشان م یافته ینباشد. ا یماریب ینبروز ا

SH3TC2  در بروز علائم  کنندهیلتعد یااثر عامل کم یکعنوان ممکن است به

و انتقال  یطیمح یهاعمدتاً با عملکرد نورون  SH3TC2عمل کند. ژن  یماریب

 یعصب یستمآن در س یممرتبط است، اما نقش مستق یعصب هاییگنالس
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 یطور گسترده بررسترمور تاکنون به مانند یحرکت هاییماریو ب یمرکز

 یاعضا یرجهش در سا ینعدم وجود ا ین،(. علاوه بر ا24, 22نشده است)

 ینا یممستق  یتکاهش اهم یبرا یشتریمبتلا )مانند پسر خانواده( ، شواهد ب

بر  یتوجهقابل یرتأث یانتوار ین. احتمالاً اکندیفراهم م یماریجهش در بروز ب

با اثر  یا اثریب یانتوار یکعنوان به یشترنداشته و ب SH3TC2 ئینرد پروتعملک

جهش، مطالعات  یننقش ا تریقدق یبررس ی. براشودیدر نظر گرفته م یفخف

 یازتر مورد نگسترده هاییتدر جمع یکیژنت هاییلو تحل یشترب یعملکرد

از  تریدیخانواده کل یندر ا  TTNما نشان داد که نقش ژن  یجاست. نتا

SH3TC2  نشان داد که جهش  یپیژنوت یاست. الگوTTN  از مادر به فرزندان

 یافته ین. ادهدی( را نشان مADاتوزومال غالب ) یوراثت یمنتقل شده و الگو

صورت غالب به توانندیم TTN یهاجهش دهدیکه نشان م یبا مطالعات

, 26دارد) انیشوند، همخو یعضلان-یعصب هاییماریمنتقل شوند و منجر به ب

که تنها در فرد پروباند از خانواده وجود   SH3TC2(. در مقابل، جهش 25

عنوان است و احتمالًا به یماریژن در ب یندهنده نقش محدودتر اداشت، نشان

اثر در نظر گرفته شود. مطالعه حاضر عامل خطر کم یا کنندهیلتعد یک

 هاییلکل اگزوم و تحل یابییتوال یهاوشر یبنشان داد که ترک ینهمچن

نادر  هاییماریب یکیعوامل ژنت ییشناسا یبرا یابزار قدرتمند یوانفورماتیکیب

 یجسنگر، صحت نتا یابییتوال یهاداده یبالا یفیتاست. ک یو خانوادگ

با  یجنتا ینداد. ا یشرا افزا هایافته یکرد و اعتبار علم ینآمده را تضمدستبه

اغلب با  TTN یهاکه جهش ی. در حالدندش یسهمقا یشینمطالعات پ

 ینکه ا دهدینشان م یداند، شواهد جدمرتبط شده یعضلان هاییماریب

نقش داشته  یزن یعضلان-یعصب هاییماریها ممکن است در بجهش

 یعصب هاییماریبا ب SH3TC2 یهاارتباط جهش یگر،د ی(. از سو27باشند)

است، اما نقش آن در  دهشتوث شناخته ید شارکوت مارمانن یطیمح

 هایافته ینشده است. ا یکمتر بررس یمرکز یو عصب یحرکت هاییماریب

 یهاو انجام مطالعات مشابه در خانواده یشترب یعملکرد هاییبررس یازمندن

روشن شود.  یعصب هاییماریها در بژن ینا یهستند تا نقش قطع یگرد

دو  یی( به شناساWESکل اگزوم ) یابییمطالعه که با استفاده از توال ینا یجنتا

خانواده  یکمرتبط با ترمور در  یدهایعنوان کاند به SH3TC2و   TTNژن 

دارد  یخوانجنبه هم یندر چند یشینمطالعات پ هاییافتهانجام شد، با  یرانیا

 یشرفتهپ یهاش. استفاده از روکندیرا مطرح م یدیحال نکات جد ینو در ع

چلبان و  یقتحق یرنظ یمشابه مطالعات یوانفورماتیکی،ب یهالیو تحل یابییتوال

ابزارها در  ینبر قدرت ا ید(، تأک2023و همکاران ) ی( و سالم2024همکاران )

 TTNنادر دارد. در مطالعه حاضر، جهش در ژن  یکیژنت یهاجهش ییشناسا

 تایجشد که با ن ییتوزومال غالب شناساا یوراثت یبا الگو یگوتصورت هتروزبه

ژن را در  ین( مطابقت دارد و نقش ا2023مانند کابلان و همکاران ) یقاتیتحق

 هاییلتحل ین،. همچنکندیم یتتقو یعضلان-یعصب هاییماریب

کرد،  ییدتأ ینجهش را بر عملکرد پروتئ ینبالقوه ا یرتأث یوانفورماتیکیب

شده است.  یدتأک یز( ن2023و همکاران ) یالویزیگونه که در مطالعه جهمان

مانند  یمطالعات یجمطالعه، برخلاف نتا یندر ا  SH3TC2در مقابل، جهش ژن 

نشان نداد و نقش  یماریبا بروز ب ی(، ارتباط قو2022و همکاران ) یابسود

 یناست. تمرکز ا یشترب یعملکرد هاییبررس یازمندداشت که ن یتررنگکم

(، بر 2023و همکاران ) یدتقیمشابه با مطالعه س یرانی،ا یتعپژوهش بر جم

دارد. برخلاف  یدتأک اییانهخاورم هاییتدر جمع یکیتنوع ژنت یبررس یتاهم

تمرکز  GBAو  LRRK2شده مانند شناخته یهاکه بر ژن یاز مطالعات یاریبس

 یرا بررس  SH3TC2و  TTNشده کمتر شناخته یهاپژوهش ژن ینداشتند، ا

نشان  یجنتا ینکرده است. ا یمعرف راها در ترمور آن یکرده و نقش احتمال

 یماریدر بروز ب یدینقش کل TTNها مانند جهش یکه هرچند برخ دهندیم

مرتبط، مطالعات  یوراثت یالگوها یها و بررسژن یرنقش سا ییدتأ یدارند، برا

 یرپژوهش، مشابه سا ینا هاییافتهلازم است.  یترو گسترده یعملکرد

نادر و  یهاجهش ییرا در شناسا NGS هایوشر یبالا یلمطالعات، پتانس

 .کندیبرجسته م یعصب هاییماریدر ب یو درمان یصیتشخ یتوسعه ابزارها

 
 

 (28در عضله) titin( ساختار 8شکل)

 
در عضله است. که  titinاز  یکشمات یری( تصو8شکل شماره ) در

از  یوفیبرهاو م یوفیبرهااز م یبرهاو ف یبرهااز ف یچهماه. یمکن یمشاهده م

است.  یوزینو م یتینت ین،شده اند و سارکومر شامل اکت یلسارکومرها تشک

است که  Z.Disk , I.band , A.band , M.line  یشامل بخشها یتینکه ت

است. جهش ما که  PEVK ییهها و ناح Ig.Domainآن شامل  I.band سمتق

 باشد. یدبا یهناح یناز ا یکیاست در  یتینت ینو پروتئ TTNدر ژن 

داده  یگاهداده مختلف مانند پا هاییگاهاطلاعات و مطالعات ما از پا طبق

uniport  جهش در قسمتI.band  رخ داده است و در قسمتIg.Domin   ها

( 2 ی( اتصال سلول1آن  یاصل یاست که نقش ها ینیساختار پروتئ یک

ساختار عضلات است که در بخش ساختار عضلات در  (3  دهییگنالس

 یها به کشش و بازگشت عضلات کمک م Ig Domantitinمانند ییهاینپروتئ

در  یدیکل یارنقش بس titin ینها در پروتئ IgDomain یکنند به طور کل

 دارند. ینپروتئ ینساختار و عملکرد ا

 

 نتیجه گیری  

عنوان به  SH3TC2و  TTNدو ژن  یلو تحل ییمطالعه با شناسا این

 یکنقش ژنت یرانی،خانواده ا یکمرتبط با بروز ترمور در  یاحتمال یدهایکاند

نشان داد که جهش  یجقرار داد. نتا یرا مورد بررس یماریب یندر ا

بر  یممستق یراتوزومال غالب و تأث یوراثت ی، با الگوTTNدر ژن  شدهییشناسا

 ینمرتبط است. ا یماریبا بروز علائم ب یطور قوبه یتین،ت ینعملکرد پروتئ

مرتبط بوده  یحرکت یهاو نورون یجهش احتمالاً با اختلال در عملکرد عضلان

. در مقابل، جهش کندیم یفاخانواده ا یندر بروز ترمور در ا یدیکل یو نقش

و عدم  ینپروتئ ملکردمحدود بر ع یر، با تأثSH3TC2در ژن  شدهییشناسا

در  تأثیریب یااثر عامل کم یکعنوان خانواده، به ینیبال یتطابق کامل با الگو

 یهاروش یتدهنده اهمپژوهش نشان ینشد. ا ییشناسا یماریبروز ب

است و  یدنادر و جد یهاجهش یی( در شناساWESکل اگزوم ) یابییتوال

به  تواندیم اتیکییوانفورمب یهایلروش با تحل ینا یبکه ترک کندیم یدتأک

کمک کند.  یحرکت-یعصب هاییماریب یکیژنت هاییسماز مکان یدرک بهتر

تر گسترده یقاتو تحق یبر لزوم انجام مطالعات عملکرد هایافته ین،علاوه بر ا

دارند.  یدتأک شدهییشناسا یهانقش جهش ییدتأ یمشابه برا هاییتدر جمع

کمک  یدر ترمور خانوادگ یدجد یکیژنت عوامل شناساییتنها به مطالعه نه ینا
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 هاییژگیبر و یمبتن یو درمان یصیتشخ یهابه توسعه پنل یازکرد، بلکه بر ن

 یپژوهش گام ینا یت،دارد. در نها یدتأک یرانیا هاییتخاص در جمع یکیژنت

و  یصناشناخته و بهبود تشخ یکینقش عوامل ژنت یسازمهم در جهت روشن

 یبررس یشود،م یشنهاد. پرودیبه شمار م یحرکت-یعصب هایبیماری یریتمد

خانواده  یاعضا یرسا ی( براWESکل اگزوم ) یابییخانواده: توال یاعضا یرسا

و نقش  یوراثت یاند، انجام شود تا الگوقرار نگرفته یکه تاکنون مورد بررس

 .گردد ییدتأ TTNجهش ژن  یقدق
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