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 12/08/1400 تبریخ پذیزش:، 22/06/1400 تبریخ دریبفت:

 چکیده
ٔیّیٖٛ ٔشي دس ػبَ ٞؼتٙذ.  9/17وٝ ثٝ تٟٙبیی ٔؼئَٛ ثیؾ اص  عٛسی ( فبُٔ اصّی ٔشي ٚ ٔیش دس خٟبٖ ٞؼتٙذ ثCVDٝفشٚلی ) -ٞبی لّجی ثیٕبسی

اص  ثبؿذ. یىی ٞب دخیُ ٞؼتٙذ اص خّٕٝ ػجه ص٘ذٌی، تغزیٝ، ٔحیظ ٚ ط٘تیه. ط٘تیه یىی اص فُّ اصّی ٔی فٛأُ ٔختّفی دس ایدبد ایٗ دػتٝ اص ثیٕبسی
ی ٘مؾ اخضای ط٘تیىی دس اتیِٛٛطی ایٗ  دٞٙذٜ ٞبی ػٙتی اػت وٝ ٘ـبٖ ٚیظٜ دس وـٛسٞبی ثب فشًٞٙ ٞب ثٝ ؿٛاٞذ ایٗ أش، تدٕـ خب٘ٛادٌی ایٗ ثیٕبسی

بت ط٘تیه دس ٞبی لّجی ٚ فشٚلی ٚ ٘حٜٛ اػتفبدٜ اص آصٔبیـ ٞبی ط٘تیىی ثیٕبسی ٞب اص صٔیٙٝ ٞبػت. ثٝ ٕٞیٗ دِیُ لاصْ اػت وبسدیِٛٛطیؼت ثیٕبسی
فشٚلی ثٝ ٚیظٜ ٔٛاسد ثب ٚساثت ته ط٘ی،  -ٞبی لّجی تـخیص ٚ پیذا ٕ٘ٛدٖ ساٜ حُ دسٔب٘ی، آٌبٞی داؿتٝ ثبؿٙذ. دس ایٙدب، اػبع ط٘تیىی ا٘ٛاؿ ثیٕبسی

وب٘ذیذ ٚ تىٙیه ٞبی  عٛس، ثشای ٞش ثیٕبسی، طٖ ؿٛد ٚ ٕٞیٗ ٞبی پیـشفتٝ تـخیصی ط٘تیه ثشسػی ٚ ٔشٚس ٔی ٞبی تـخیصی ٚ ا٘ٛاؿ تىٙیه سٚؽ
 ؿٛد. ط٘تیه ِٔٛىِٛی ٔٙبػت خٟت تـخیص آٖ ٘ٛؿ ثیٕبسی یب اختلاَ، پیـٟٙبد ٚ ٔقشفی ٔی

 فشٚلی، آصٔبیـبت ط٘تیه ِٔٛىِٛی. -ٞبی لّجی یبثی ٘ؼُ ثقذ، ٔـبٚسٜ ط٘تیه، ثیٕبسی وبسدیٛط٘تیه، تٛاِی هبی کلیدی: واژه
ِٚیقصشمسئول:   نویسنده* ٖ، تمبعـ  شا ت ٚ فشٚق ؿٟیذ سخبیی٘یبیؾ، ٔشوض  -تٟ ی لّ ب٘ٔ ىذٜ پضؿىی.آٔٛصؿی، تحمیمبتی ٚ دس ٜ، دا٘ـ بٍ اٛس ؿٟیذ ؿیشٚدی، خیبثبٖ دا٘ـ ٜ، ثّ بـ ب٘ٔ تلفن:  وش

 Email: nmahdieh@yahoo.com, ba1389@yahoo.com، 021-23922294نمببز:  ،021- 23922294

ٸ سٷسضؾشي زض  ٲؼٯٻ زاٶف. ټب ٦بضزيٹغٶشي٥: غٶشي٥ ثطای ٦بضزيٹٮٹغيؿز .ضثبٶي ثٽبضٺ، اؾٳبٖيٯي قيٹا، ا٦جطی ثٽٳٵ، ٲٽسيٻ ٶؼبرارجبع: 
 .37-51:(2)17؛1400ٖٯٹٰ دبيٻ دعق٧ي 
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 مقدمه
( ٲظ٭ سٷ٫ي ٲؼطای آئٹضر، ٞكبض CVDټبی ٢ٯجي ٸ ٖطٸ٢ي ) ثيٳبضی

ټبی ٲبزضظازی ٢ٯت، آٶٹضيؿٱ آئٹضر ٸ اذشلا٬  ی ٢ٯجي، ثيٳبضی ذٹٴ، ؾ٧شٻ
ٲيٯيٹٴ ٲط٨ زض ؾب٬  9/17ٖٳٯ٧طز ثُٵ ضاؾز ثٻ سٷٽبيي ٲؿئٹ٬ ثيف اظ 

ټبی ٢ٯجي ٸ  (. ثٷبثطايٵ، ثيٳبضی2019ټؿشٷس )ؾبظٲبٴ ثٽساقز ػٽبٶي 
ٸ ٲيط زض ػٽبٴ قٷبذشٻ ٖٷٹاٴ ٖٯز انٯي ٶبذٹقي ٸ ٲط٨  ٖطٸ٢ي ثٻ

قٹز. سؼٳٕ  اٶس، ٦ٻ غٶشي٥ ٢ٯت ي٧ي اظ ٖٯ٭ ثطٸظ آٶٽب ٲحؿٹة ٲي قسٺ
ټبی ؾٷشي  ټب ثٻ ٸيػٺ زض ٦كٹضټبی ثب ٞطټٷ٩ ذبٶٹاز٪ي ايٵ ثيٳبضی

ټبؾز. ثٷبثطايٵ  ی ٶ٣ف اػعای غٶشي٧ي زض اسيٹٮٹغی ايٵ ثيٳبضی زټٷسٺ ٶكبٴ
ټبی ٢ٯجي ٸ ٶ٣ف  یټبی غٶشي٧ي ثيٳبض ټب ثبيس اظ ػٷجٻ ٦بضزيٹٮٹغيؿز

آظٲبيكبر غٶشي٥ آ٪بټي زاقشٻ ثبقٷس. ثطضؾي ٦بضزيٹغٶشي٥ ثيٳبضی قبٲ٭ 
ی ذبٶٹاز٪ي ٦بٲ٭ ٲٷُج١ ثب اق٧ب٬  سكريم ثبٮيٷي ز٢ي١، سبضيرچٻ

ی  ذبٶٹاز٪ي ثيٳبضی، آ٪بټي اظ ٲبټيز آظٲبيكبر غٶشي٥ ٸ ٶيبظ ثٻ ٲكبٸضٺ
 (. 1ثبقس ) غٶشي٥ ٲي

عٸٴ زض س٧ٷٹٮٹغ ديكطٞز ټبی غٶشي٥، دعق٧بٴ ضا ثٻ  یټبی ضٸظ اٞ
ټب ثط اؾبؼ ٶ٣م ٸ ػٽف غٶشي٧ي اٲيسٸاض ٦طزٺ  سكريم ز٢ي١ ثيٳبضی

سٹاٴ ثٻ َط٠  ټبی ٢ٯجي ٸ ٖطٸ٢ي ضا ٲي اؾز. اظ زيس٪بٺ غٶشي٧ي، ثيٳبضی
ټبی س٥ غٶي ٢ٯجي ٸ  ٖٷٹاٴ ٶٳٹٶٻ، ثيٳبضی ٲرشٯٝ زؾشٻ ثٷسی ٦طز. ثٻ

٦طٸٮس )ػٽف زض -ٸٴ-اٮيؽ ؾٷسضَٰٹلاٶي ٸ  QT ؾٷسضٰٖطٸ٢ي ٲبٶٷس 
ټبی چٷس ٖبٲٯي ٢ٯجي ٸ ٖطٸ٢ي ٲبٶٷس ٪طٞش٫ي  ثيٳبضی -(، EVC1غٴ 

ٲبضٞبٴ،  ؾٷسضٰي٥ ٢ٯجي ٸ ٖطٸ٢ي ٲبٶٷس ؾٷسضٲټبی  ٖطٸ٠ ٦طٸٶط، ثيٳبضی
زٮي٭  ي٥ ٢ٯجي ٸ ٖطٸ٢ي ٲبٶٷس ٦بضزيٹٲيٹدبسي ثٻؾٷسضٲټبی ٚيط  ثيٳبضی

ٸٲي ټبی ٢ٯجي ٸ ٖطٸ٢ي ثب اؾبؼ ٦طٸٲٹظ ٸ ثيٳبضی MYH7ػٽف زض غٴ 
سٹاٴ اظ آظٲبيكبر غٶشي٥ ثطای  . ثؿشٻ ثٻ ٶٹٔ ثيٳبضی ٲيXٲبٶٷس ٲٹٶٹظٸٲي 

ٖٷٹاٴ ٶٳٹٶٻ ثطای ثطضؾي ٖٯز  سكريم ٖٯز غٶشي٧ي آٴ ٦ٳ٥ ٪طٞز، ثٻ
ټبی ٢ٯجي ٸ ٖطٸ٢ي ثب احشٳب٬ ٖٯز ٦طٸٲٹظٸٲي اظ  غٶشي٧ي ثيٳبضی

٦ٷٷس. زض حبٮي ٦ٻ  آظٲبيكبر ؾيشٹغٶشي٥ اظ ٢جي٭ ٦بضيٹسبيخ اؾشٟبزٺ ٲي
ضٸز ٦ٻ ثب  ٦بض ٲي ٸ سٗييٵ سٹاٮي س٥ غٶي زض ٲٹاضزی ثٻ PCRټبی  ٧ٷي٥س

ي٥ ثيٳبضی ٢ٯجي زاضای ٖٯز س٥ غٶي ؾط ٸ ٦بض زاضيٱ، ٦ٻ غٴ آٴ ٦ٹچ٥ 
ټبی ٲشٗسزی زض ٲٹضز آٶٽب  ټبيي ٦ٻ سٗساز غٴ ثبقس. زض ٲٹضز ثيٳبضی ٲي

٪عاضـ قسٺ اؾز يٗٷي اظ ٶٓط غٶشي٧ي ٶبټٳ٫ٵ ټؿشٷس ٸ يب ايٷ٧ٻ غٴ 
ټبی ػسيسسط ٲظ٭ دبٶ٭ غٶي ثٻ  آٶٽب ثؿيبض ثعض٨ اؾز، اظ س٧ٷٹٮٹغیٲؿجت 
 ٦ٷٷس.  ٸ يب ثطضؾي ٦٭ ا٪عٸٰ اؾشٟبزٺ ٲي ٦NGSٳ٥ 

ی غٶشي٥ ٸ ٪طٞشٵ ضيبيز ٶبٲٻ، زض ٢سٰ  دؽ اظ سكريم ثبٮيٷي، ٲكبٸضٺ
قٹز. ا٪ط ػٽف قٷبؾبيي  اٸ٬، آظٲبيف غٶشي٥ اظ ٞطز ٲٹضزٶٓط ٪طٞشٻ ٲي

ټبی قجٻ  ظا، ٸاضيبٶز ټبی ثيٳبضی ٸاضيبٶز، ثٻ ACMG قس ثطاؾبؼ سٹنيٻ
ټبی ثب اټٳيز ثبٮيٷي ٶبٲكرم  (، ٸاضيبٶزlikely pathogenicظا ) ثيٳبضی

(VUS: variant of unknown significationٸاضيبٶز ،)  ًټبی احشٳبلا
قٹٶس. ٲٗٳٹلاً  ثٷسی ٲي ذيٱ َج٣ٻ ( ٸ يب ذٹـlikely benignذيٱ ) ذٹـ

ظايي ٸاضيبٶز، ثب اؾشٟبزٺ اظ  ٳب٬ ثيٳبضیزض ػٹاة آظٲبيف غٶشي٥، احش
اٶس( ٸ يب سؼعيٻ ٸ  ټبيي ٦ٻ ٢جلاً ٪عاضـ قسٺ ػؿشؼٹی ٲ٣بلار )ثطای ػٽف

٪طزز،  ٪عاضـ ٲي VUSقٹز. ظٲبٶي ٦ٻ ي٥  ای ٪عاضـ ٲي سحٯي٭ ضايبٶٻ
سٹاٴ ثب اؾشٟبزٺ اظ سؼعيٻ ٸ سحٯي٭ س٧ٟي٥  ظايي ضا ٲي ٸيٗيز ثيٳبضی

)ثطضؾي ٸاضيبٶز زض زي٫ط اًٖبی ذبٶٹازٺ ٸ ايٷ٧ٻ آيب ايٵ ٸاضيبٶز ٣ٍٞ زض 
ی ػٳٗيز )ٞط٦بٶؽ  قٹز(، ٲُبٮٗٻ اًٖبی ؾبٮٱ ٸ يب ثيٳبض ذبٶٹازٺ يبٞز ٲي

آٴ اؾز(، سؼعيٻ ٸ سحٯي٭  ظايي ظا ثٻ ٶٟٕ ثيٳبضی دبييٵ ٸاضيبٶز ثيٳبضی
عاضی( ٸ سؼعيٻ ٸ سحٯي٭ ٖٳٯ٧طزی زض  ای )اؾشٟبزٺ اظ اثعاضټبی ٶطٰ ضايبٶٻ اٞ
ټبی حيٹاٶي سأييس ٦طز. زض ٪عاضقبر غٶشي٧ي،  ټبی اٶؿبٶي ٸ ٲس٬ ؾٯٹ٬
ٲظلاً اٶس:  ٪صاضی قسٺ ٸ يب دطٸسئيٵ ٶبٰ DNAټب ٲٗٳٹلاً زض ؾُح  ػٽف

655delCA-c.654  زض غٴPKP2 ٹ٦ٯئٹسيس )حصٜ زٸ ٶCA  زض ػبي٫بٺ
( ي٥ ػٽف سٛييط چبضچٹة ثٹزٺ ٸ ثبٖض ايؼبز ي٥ دطٸسئيٵ 655-654
 p.Gly2595Ser( ٸ يب ٲظب٬ زي٫ط p.H218Qfs*9قٹز ) سط ٲي ٦ٹسبٺ

(p.G295S زض )FBN1 ی ي٥ ػٽف  زټٷسٺ )ؾٷسضٰ ٲبضٞبٴ( ٶكبٴ
 c.920_923dupTCAGدطٸسئيٵ اؾز. ػٽف  295ٲٗٷي زض ػبي٫بٺ  ثي

ٲًبٖٝ قسٴ ي٥ ٸاحس چٽبض  ثٻ ٖٯزټبيذط٦ٯؿشطٸٮٳي( ) LDLRزض 
 قٹز. ٶٹ٦ٯئٹسيسی ايؼبز ٲي

ټبی ٢ٯجي ٸ ٶ٣ف  ټبی غٶشي٧ي ثيٳبضی ٲشرههيٵ ٢ٯت ثبيس اظ ػٷجٻ
آ٪بٺ ثبقٷس چطا ٦ٻ آ٪بټي اظ ٲ٧بٶيؿٱ  CVDآظٲبيف غٶشي٥ زض سكريم 

ټبی ثبٮ٣ٹٺ ٞطاټٱ  ثيٳبضی، ي٥ ٶ٫طـ اٲيسٸاض٦ٷٷسٺ ٶؿجز ثٻ زضٲبٴ
ؾبظز ٸ اظ َطٞي ثب سكريم ز٢ي١ ثيٳبضی، ا٢ساٲبر زضٲبٶي ٲٷبؾت ضا  ٲي
ټبی  سٹاٴ اٶشربة ٦طز. ضٸي٧طز اضظيبثي غٶشي٧ي ٢ٯت ثبيس قبٲ٭ سكريم ٲي

ی  ی ز٢ي١ ذبٶٹاز٪ي ثط دبيٻ بضيرچٻثبٮيٷي ز٢ي١ زض قرم ٲٹضز ٶٓط، س
، آ٪بټي اظ ٲبټيز آظٲبيف غٶشي٥ ٸ ٶيبظ ثٻ CVDاق٧ب٬ ذبٶٹاز٪ي 

(. زض ايٵ ٢ؿٳز ثطای آقٷبيي ٲشرههيٵ ٢ٯت ٸ 2ی غٶشي٥ ثبقس ) ٲكبٸضٺ
ټبی آظٲبيف  ٖطٸ٠، ٲرشهطی ضاػٕ ثٻ غٶشي٥ ٢ٯت ٸ ٖطٸ٠، ٦بضثطز

ټبی  ثطز س٧ٷٹٮٹغیغٶشي٥، اؾبؼ ٲٹٮ٧ٹٮي اذشلالار ٢ٯت ٸ ٖطٸ٠ ٸ ٦بض
 قٹز. ديكطٞشٻ اضايٻ ٲي

 ؾٯٹ٬، ٦طٸٲٹظٸٰ، غٴ ٸ ػٽف
ټبی ټؿشٻ زاض اٶؿبٶي زٸ ٶٹٔ غٶٹٰ ٸػٹز زاضز: غٶٹٰ  زض ؾٯٹ٬

ای. ٲيشٹ٦ٷسضی زاضای ي٥ غٶٹٰ ٦ٹچ٥  ٲيشٹ٦ٷسضيبيي ٸ غٶٹٰ ټؿشٻ
غٴ اؾز  37ای حٯ٣ٹی، ٲحشٹی  زٸ ضقشٻ DNAنٹضر ي٥ ٲٹٮ٧ٹ٬  ثٻ

ٶٳبيٷس.  ټبی ٲٹضزٶيبظ ٲيشٹ٦ٷسضی ضا ٦س ٲي RNAټب ٸ  ٦ٻ ثركي اظ دطٸسئيٵ
غٴ سك٧ي٭ قسٺ اؾز ٦ٻ ثط  25000سب  20000ای( اظ  غٶٹٰ اٶؿبٴ )ټؿشٻ

 (.1اٶس ) ػٟز ٦طٸٲٹظٸٰ ٢طاض ٪طٞشٻ 23ضٸی 
(، Aٵ )دٯيٳطی اظ ٸاحسټبی ٶٹ٦ٯئٹسيسی آزٶي DNAٲبزٺ ی غٶشي٧ي 

ػٟز ٶٹ٦ٯئٹسيس يب  3.2×109( اؾز )G( ٸ ٪ٹاٶيٵ )C(، ؾيشٹظيٵ )Tسيٳيٵ )
. غٴ، زض ٸا٢ٕ، ي٥ سٹاٮي اظ ايٵ ٶٹ٦ٯئٹسيسټب اؾز ٦ٻ ثط ضٸی (3) ثبظ(

٦طٸٲٹظٸٰ ٸا٢ٕ قسٺ ٸ ي٥ ٲحهٹ٬ ثب ٖٳٯ٧طز )ثٻ ق٧٭ دطٸسئيٵ يب 
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RNAای اظ ي٥ غٴ( ضٸی ي٥ ٮٹ٦ٹؼ، ٲح٭  ٦ٷس. اٮ٭ )٪ٹٶٻ ( ضا ثيبٴ ٲي
غٴ ثط ضٸی ٦طٸٲٹظٸٰ، ٢طاض ٪طٞشٻ اؾز. زض ثيٵ ٞيعي٧ي ٢طاض ٪طٞشٵ 

ټبی ٚيط٦س٦ٷٷسٺ )ايٷشطٸٴ( ٢طاض زاضز. ػطيبٴ  ٦ٷٷسٺ( سٹاٮي ٦س ټب )سٹاٮي ا٪عٸٴ
، DNA)اظ ضٸی  (Replication)اَلاٖبر غٶشي٧ي قبٲ٭ ټٳبٶٷسؾبظی

DNA قٹز(، ضٸٶٹيؿي ؾبذشٻ ٲي(Transcription)  اظ ضٸی(DNA ،
RNA قٹز(، دطزاظـ ؾبذشٻ ٲيNA (Processing)R  

poly  tailing٪صاضی ، زٶجبٮٻ Splicing، ٸيطايف Capping٪صاضی )٦لاټ٥

A  ٸ اٶش٣ب٬RNA اظ ټؿشٻ ثٻ ؾيشٹدلاؾٱ(، سطػٳٻ(Translation) 
(، ٸ دطزاظـ دطٸسئيٵ )سب قسٴ، حٳ٭ ٸ RNA)ضٲع٪صاضی دطٸسئيٵ سٹؾٍ 

سأطيط  سٹاٶس ٲٷؼط ثٻ ٢ُٕ قسٴ ٸ يب ثبقس. ي٥ ػٽف ٲي ٶ٣٭ ٸ سط٦يت( ٲي
ټب ثط اؾبؼ اٶساظٺ، ٶٹٔ سأطيط، ٲح٭  ثط ضٸی ي٧ي اظ ايٵ ٲطاح٭ قٹز. ػٽف

ټبی  ی ثعض٨ اظ ثيٳبضی ( ؾٻ زؾشٻ1قٹٶس ) ثٷسی ٲي قبٴ َج٣ٻ ٸ حبٮز اضطي
ٸػٹز  ټبی س٥ غٶي )ثٻ ٖٯز ػٽف زض ي٥ غٴ ثٻ غٶشي٧ي قبٲ٭ ثيٳبضی

اٶس(  ػٹز آٲسٺٸ ټبی ٦طٸٲٹظٸٲي ثٻ اٶس(، ٦طٸٲٹظٸٲي )ثٻ ٖٯز ٶبټٷؼبضی آٲسٺ
ٸػٹز  ٸ چٷسٖبٲٯي يب ديچيسٺ )ثٻ ٖٯز ٞٗ٭ ٸ اٶٟٗبلار ثيٵ غٴ ٸ ٲحيٍ ثٻ

 (. 1ثبقٷس )ػسٸ٬  اٶس( ٲي آٲسٺ
 ټب: آظٲبيف غٶشي٥ ٸ سٟؿيط ٸاضيبٶز

شطا٢ي اٶؼبٰ  آظٲبيف غٶشي٥ يب ثطای سأييس سكريم ثبٮيٷي ٸ سكريم اٞ
ټبيي ٦ٻ سٓبټطار ثبٮيٷي  قٹز اظ ػٳٯٻ ثطای سأييس سكريم ثيٳبضی ٲي

زٮي٭  ثٻ HCMٲكبثٻ زاضٶس ٲظلاً سكريم ٖٯز غٶشي٧ي ٶبقٷٹايي، 
MYBPC3  ٸ يبMYH7 آٲيٯٹئيسٸظ ٸاثؿشٻ ثٻ ؾٵ ٸ يب ثطای ثطضؾي ،

٪يطز. ثب اٶؼبٰ ايٵ آظٲبيف زض ٲٹضز  ٲي اضٸيي اٶؼبٰحؿبؾيز ٸ ٲ٣بٸٲز ز
سٹاٴ ٶ٫طـ زضٲبٶي ٲٷبؾت اٶشربة ٦طز. دؽ اظ  ټب ټٱ ٲي ثًٗي اظ ثيٳبضی

ی  سٹاٴ ثب ٚطثبٮ٫طی آثكبضی ث٣يٻ ديسا قسٴ ٸاضيبٶز ٲؿجت ثيٳبضی، ٲي
طاز ذبٶٹازٺ ضا ثطضؾي ٦طز.  اٞ

ټبی ٲطثٹٌ  ش٦ط ايٵ ٶ٧شٻ يطٸضی اؾز ٦ٻ زاٶؿشٵ ٖلايٱ ٸ ٶبٲ٫صاضی
نٹضر  ثٻ ي٥ آظٲبيف غٶشي٥ ثطای زض٤ ٲٟبټيٱ آٴ ثؿيبض ٲٽٱ اؾز. ثٻ

ی  ٦ٯي زٸ ٪طٸٺ اظ آظٲبيكبر غٶشي٥ ٖجبضسٷس اظ: آظٲبيكبر ٲٹٮ٧ٹٮي )ٲُبٮٗٻ
ی ٶ٣بيم ٦طٸٲٹظٸٲي(.  ټبی غٶي( ٸ آظٲبيكبر ؾيشٹغٶشي٥ )ٲُبٮٗٻ ثيٳبضی

ؾبيي قٷب -1زض حب٬ حبيط ٲعايبی آظٲبيف غٶشي٥ ٖجبضر اؾز اظ 
اسيٹٮٹغی ٲٹٮ٧ٹٮي ثيٳبضی ٦ٻ ٲٷؼط ثٻ سكريم ز٢ي١ قسٺ ٸ ٲسيطيز 

 زازٴ ثٻ ذبٶٹازٺ. آ٪بټي-2ٸ  (5ٸ  4)٦ٷس  ٲٷبؾت ثيٳبضی ضا سؿٽي٭ ٲي
 ټبی غٶشي٥: آظٲبيف

ټبی ٮٷٟٹؾيز  ټب ٲٗٳٹلاّ اظ ؾٯٹ٬ ٦بضيٹسبيخ: ثطای آٶبٮيع ٦طٸٲٹظٸٰ
ټب زض ٲطحٯٻ  ٦طٸٲٹظٸٰ سؼعيٻ ٸ سحٯي٭قٹز. ٦بضيٹسبيخ زض ٸا٢ٕ  اؾشٟبزٺ ٲي

 ٲشبٞبظ اؾز. 
FISH  ټيجطيساؾيٹٴ زضػبی ٞٯٹضٸؾٷشي(: اظ ايٵ س٧ٷي٥ ثطای ؾٷؼف(

ټب  حًٹض ضا يب ٖسٰ حًٹض ي٥ سٹاٮي ذبل يب اضظيبثي سٗساز ٦طٸٲٹظٸٰ
ټبی  قٹٶس ٸ دطٸة ټب زٶبسٹضٺ ٲي ، ٦طٸٲٹظٸFISHٰقٹز. زض  اؾشٟبزٺ ٲي

قٹز. زض نٹضسي ٦ٻ ٢ُٗٻ ٲ٧ٳ٭ ٸػٹز  ٶكبٶساض ٞٯٹضٸؾٷشي ثٻ آٴ ايبٞٻ ٲي
دطٸة ثٻ آٴ ٲشه٭ قسٺ ٸ زض ظيط ٲي٧طٸؾ٧خ ٞٯٹضٸؾٷشي زيسٺ  زاقشٻ ثبقس

 قٹز. ٲي
CGH ای غٶٹٰ( ٸ  )ټيجطيساؾيٹٴ ٲ٣بيؿٻCGH-Array اظ :CGH  ثطای

٪يطی اذشلاٜ زض سٗساز ٶؿرٻ يب اٶساظٺ ٢ُٗٻ ٦طٸٲٹظٸٲي ذبل ٲظ٭  اٶساظٺ
َجيٗي ٸ ثيٳبض اؾشٟبزٺ  DNAټب ثيٵ زٸ ٶٳٹٶٻ  قس٪ي ټب ٸ ٲًبٖٝ حصٜ

ټبی ٲرشٯٟي ٶكبٶساض  ثب ضٶ٩ DNAنٹضر ذلانٻ، ايٵ زٸ  قٹز. ثٻ ٲي
٦ٷٷس. ثٻ ٦ٳ٥ ٶؿجز  ٦ٷٷس ٸ آٶٽب ضا ثٻ ي٥ ٦بضيٹسبيخ َجيٗي ايبٞٻ ٲي ٲي

قس٪ي ضا ٲكرم ٦طز.  سٹاٴ ٲٷب١َ زاضای حصٜ يب ٲًبٖٝ ټب ٲي ضٶ٩
يخ ٶطٲب٬ اظ ثؼبی ٦بضيٹسب CGH-Arrayٲٷٓٹض س٧ٟي٥ ثبلاسط، زض  ثٻ

 ٪يطٶس. ٦ٳ٥ ٲي DNAټبی  آضايٻ

MLPA  س٧ظيط دطٸة چٷس٪بٶٻ ٸاثؿشٻ ثٻ ٮي٫بؾيٹٴ(: اظ ايٵ ضٸـ ثطای(
قٷبؾبيي ټٳعٲبٴ چٷسيٵ حصٜ يب ٲًبٖٝ قس٪ي زض ٶٹاحي ٲرشٯٝ 

ٶٳبيٷس. ثطای ټط ٶبحيٻ، زؾز ٦ٱ ي٥ ظٸع دطٸة َطاحي  اؾشٟبزٺ ٲي
ټب ثٻ آٶؼب  قٹز. ا٪ط ٶبحيٻ ٲٹضزٶٓط ثٻ ټط سٗساز ٸػٹز زاقشٻ ثبقس دطٸة ٲي

قٹٶس. زض  ټب ثٻ ټٱ ٸن٭ ٲي ٦ٳ٥ آٶعيٱ ٮي٫بظ ايٵ دطٸةقٹٶس ثٻ  ػٟز ٲي
ٶٳبيٷس. ٲيعاٴ ٲحهٹ٬  س٧ظيط ٲي PCRټب ضا ثب ضٸـ  ٲطحٯٻ ثٗس، ايٵ دطٸة

 ثبقس. زټٷسٺ ٲ٣ساض اٸٮيٻ ٶبحيٻ ٲٹضزٶٓط ٲي ٶكبٴ
ي٥ ضٸـ ثطای س٧ظيط ثرف  PCR:(PCR)ای دٯيٳطاظ  ٸا٦ٷف ظٶؼيطٺ

ټب  ټب سب ٲيٯيبضز حس ٲيٯيٹٴ ( زضkb-2 3)٦ٳشط اظ  DNAذبل ٸ ٦ٹچ٧ي اظ 
 DNAثط ٲجٷبی سٹاٶبيي آٶعيٱ  PCRٶؿرٻ، زض ؾُح آظٲبيك٫بټي اؾز. 

 DNAَٹض ذلانٻ،  ٦ٷس. ثٻ دٯيٳطاظ، ثب اؾشٟبزٺ اظ ي٥ ػٟز دطايٳط ٦بض ٲي
ټبی  ټب ثٻ ټسٜ ای ثب اؾشٟبزٺ اظ زٲبټبی ثبلا، زٶبسٹضٺ قسٺ، دطايٳط زٸ ضقشٻ

دٯيٳطاظ، ٲ٣بٸٰ ثٻ حطاضر ثٹزٺ  Taqظ )دٯيٳطا DNAقٹٶس ٸ  ذٹز ٲشه٭ ٲي
، DNAثبقس( ثط اؾبؼ اٮ٫ٹی  ٪طاز ٲي زضػٻ ؾبٶشي 72ٸ زٲبی ٲُٯٹثف 

ټبی  (. اٶٹاٖي اظ ضٸـ1( )ق٧٭ ٦1ٷس ) ټب ضا ثٻ دطايٳطټبايبٞٻ ٲي ٶٹ٦ٯئٹسيس
PCR  ٸػٹز زاضز ٲبٶٷسARMS, RFLP  (.1)ػسٸ٬ 

اظ ضٸـ ؾٷ٫ط  DNAثطای قٷبؾبيي سٛييطار زض سٹاٮي  يبثي ؾٷ٫ط: سٹاٮي
(Sanger٦ٳ٥ ٲي ) يبثي، زض  ټبی سٹاٮي ٖٷٹاٴ اٸٮيٵ ٶؿ٭ اظ ضٸـ ٪يطٶس. ثٻ

ی ظٶؼيطٺ(  زټٷسٺ ټبی زی زئٹ٦ؿي يب ذبسٳٻ سٹاٮي يبثي ؾٷ٫ط )س٧ٷي٥
ی  DNAدٯيٳطاظ، سٹاٮي  DNAس٧ظيط ذُي ثب اؾشٟبزٺ اظ ي٥ دطايٳط، آٶعيٱ 

ٯئٹسيس ٶكبٶساض قسٺ ٲٹضزٶٓط، زئٹ٦ؿي ٶٹ٦ٯئٹسيس ٸ ي٥ زی زئٹ٦ؿي ٶٹ٦
ټبی زئٹ٦ؿي ضا  قٹز. زض حبٮز ٖبزی، آٶعيٱ دٯيٳطاظ، ٶٹ٦ٯئٹسيس اٶؼبٰ ٲي
٦ٷس ا٪ط ايٵ آٶعيٱ اظ ٶٹ٦ٯئٹسيس زی زئٹ٦ؿي اؾشٟبزٺ ٦ٷس ؾٷشع  ايبٞٻ ٲي

ټبی  ټبی ثب اٶساظٺ قٹز. ثٷبثطايٵ، اٶٹأ ضقشٻ ی زض حب٬ ضقس، ٲشٹ٢ٝ ٲي ضقشٻ
زٮي٭ ٸضٸز ايٵ ٶٹٔ  ز ٦ٻ ټط ٦ساٰ ثٻقٹ ٲرشٯٝ ثٻ ق٧٭ سهبزٞي سٹٮيس ٲي

ټب، سٹاٮي ٲٹضزٶٓط  اٶس زض ٶشيؼٻ ثب قٷبؾبيي ايٵ ٲح٭ ټب سٹٮيس قسٺ ٶٹ٦ٯئٹسيس
ٖٷٹاٴ اؾشبٶساضز َلايي ثطای سٗييٵ سٹاٮي  (. ايٵ ضٸـ ثٻ1آيس ) زؾز ٲي ثٻ

 غضٸ٬ ٸ  ؾٷسضٰسح٣ي٣بر ثبٮيٷي ثٻ ذهٹل ثطای اذشلالار س٥ غٶي ٲظ٭ 
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َاع جْؾ -7جذٍل   ّبی تـخيص آًْب ّب ٍ سٍؽ اً

 

ٻ ضٸـ ٲظب٬ )غٴ( سٗطيٝ ٶٹٔ ػٽف  ثيٳبضی ټبی ٲُبٮٗ

ؾبيع
 ټبی ٦ٹچ٥ ػٽف 

ای )سجسي٭  ټبی ٶ٣ُٻ ټبی ٦ٹچ٥، ػٽف ايبٞٻ قسٴ/ حصٜ ٸ ٲًبٖٝ قسٴ
 ديطيٳيسيٵ ثٻ ديطيٳيسيٵ( C>T)دٹضيٵ ثٻ دٹضيٵ(،  G>Aټبی  ثبظ

c.920_923dupTCAG (LDLR), 
c.3524insA(FBN1) 

ARMS, RFLP, 
MLPA, PCR, 
Sequencing 

ٞبٲيٯي،  ټبيذط ٦ٯؿشطٸٮٳي
 ؾٷسضٰ ٲبضٞبٴ

  ټب ايؼبز اذشلالار ؾبذشبضی ٸ قٳبضقي ضٸی ٦طٸٲٹظٸٰ ټبی ثعض٨ ػٽف
Karyotype, 

FISH, CGH, 
MLPA 

 

ی
ؾبذشبض

 

 XX,del(22) (q11.21-q11.23),46 حصٜ ٢ؿٳشي اظ ٦طٸٲٹظٸٰ حصٜ
FISH, array-
CGH, MLPA 

 ؾٷسضٰ زی ػطع

 XX,dup(22q11.2),46 ٲًبٖٝ قسٴ ٢ؿٳشي اظ ٦طٸٲٹظٸٰ ٲًبٖٝ قسٴ
Array-CGH, 

MLPA 
 ای ؾٷسضٰ چكٱ ٪طثٻ

 ػبثؼبيي

ټبی ٲؼبٸض) ثيٵ  ٦طٸٲٹظٸٰټبی ٚيط ټٳٹٮٹ٨، ٲظ٭  ٲجبزٮٻ ٲبزٺ غٶشي٧ي ثيٵ ٦طٸٲٹظٰ
زٸ ٦طٸٲٹظٸٰ( ٸ يب ػبثؼبيي ضاثطر ؾٹٶيٵ )ټٳؼٹقي ثبظٸټبی ثٯٷس زٸ ٦طٸٲٹظٸٰ 

 آ٦طٸؾٷشطي٥ ٸ اظ زؾز زازٴ ثبظٸی ٦ٹسبٺ(

46,XY,t(2;13) (q22;q34)mat FISH ټبی ٢ٯجي ٸضاطشي ثيٳبضی 

 ٸاضٸٶ٫ي
)ثيٵ زٸ ثبظٸ( ټبی دطی ؾٷشطي٥  ٸاضٸٶٻ قسٴ ٢ؿٳشي اظ ٦طٸٲٹظٸٰ، ٲظ٭ ٦طٸٲٹظٸٰ

 يب دبضا ؾٷشطي٥ )ضٸی ي٥ ثبظٸ( ٢طاض زاضز
46,XX,inv (p11q13) Karyotype َجيٗي 

 سطٶط ؾٷسضٰ Xr(X) Karyotype,46 آيٷس زٸ ثبظٸی ٦طٸٲٹظٸٰ زض ټٱ آٲيرشٻ ٸ ثٻ ق٧٭ ي٥ حٯ٣ٻ زض ٲي حٯ٣ٻ

 سطٶط ؾٷسضٰ Xi(Xq) Karyotype,46 ي٥ ٦طٸٲٹظٸٰ ثب زٸ ثبظٸی ټٳؿبٴ ايعٸ٦طٸٲٹظٸٰ

٦طٸٲٹظٸٰ زی 
 ؾٷشطي٥

 XY,dic(15;15)(q11→q26.1) Karyotype,46 ي٥ ٦طٸٲٹظٸٰ ثب زٸ ؾبٶشطٸٲط
ؾٷسضٰ ٶ٣بيم ٢ٯجي ٸ 

 ٲبٶس٪ي شټٷي ٣ٖت

قٳبضقي
 

  2n+1;2n-1 Karyotype اٞشس ايؼبز سٗساز ٚيطٲٗٳٹ٬ ٦طٸٲٹظٸٰ ٦ٻ زض اطط ي٥ ذُب زض س٣ؿيٱ ؾٹٮي اسٟب٠ ٲي آٶيٹدٯٹئيسی

 سطٶط ؾٷسضٰ X Karyotype,45 ٣ٍٞ ي٥ ٶؿرٻ اظ زٸ ٦طٸٲٹظٸٰ ټٳٹٮٹ٨ ٸػٹز زاضز ٲٹٶٹظٸٲي

 زيعٸٲي س٥ ٸاٮسی
ای ٲٷش٣٭  زٸ ػٟز ٦طٸٲٹظٸٰ ټٳٹٮٹ٨ اظ ي٥ ٸاٮس ٲٷش٣٭ قسٺ ٸ اظ ٸاٮس زي٫ط ٶؿرٻ

 قٹز ٶٳي
46,XX,upd(15)mat 

MS-PCR, MS-
MLPA 

 ٸيٯي-ؾٷسضٰ دطازض

 ؾٷسضٰ زاٸٴ 47,XX,+21 Karyotype (2n+1ټٳٹٮٹ٨ ٸػٹز زاضز )ؾٻ ٶؿرٻ اظ ي٥ ٦طٸٲٹظٸٰ  سطيعٸٲي

 Xسشطاظٸٲي  48,XXX Karyotype (2n+2چٽبض ٶؿرٻ اظ ي٥ ٦طٸٲٹظٸٰ ټٳٹٮٹ٨ ٸػٹز زاضز ) سشطاظٸٲي

  23X Karyotype (nاٞطاز ٲجشلا زاضای ي٥ ؾز ٦طٸٲٹظٸٲي ٚيط ټٳٹٮٹ٨ ټؿشٷس ) 

 XXX Karyotype,69 ٦طٸٲٹظٸٲي ټؿشٷساٞطاز ٲجشلا زاضای ؾٻ ؾز  سطيذٯٹئيسی
ؾ٣ٍ ػٷيٵ ٲٹ٬ 

طٰ  ټيساسيسيٟ

ی ٖٳٯ٧طز
سأطيط ضٸ

اظ زؾز زازٴ  
 ٖٳٯ٧طز

 p.A302V (KCNQ1) قٹز ٲٷؼط ثٻ ٦بټف يب اظ زؾز زازٴ ٖٳٯ٧طز دطٸسئيٵ ٲي
ARMS, RFLP, 

PCR, 
Sequencing 

onest lone AF-Early 

 p.R420Q (RyR2) قٹز دطٸسئيٵ اٮ٣ب ٲيای ثٻ  ٞٗبٮيز ػسيس ٸ يب ثٽجٹزيبٞشٻ ٦ؿت ٖٳٯ٧طز
ARMS, RFLP, 

PCR, 
Sequencing 

CPVT 

 c.G211T (KCNJ2) سساذ٭ ٲحهٹ٬ ايٵ ػٽف ثب ٲحهٹ٬ َجيٗي ٲٷٟي ثبضظ
ARMS, RFLP, 

PCR, 
Sequencing 

 سبٸي٭-ؾٷسضٰ اٶسضؾٹٴ

ی سٹاٮي دـطٸسئيٵ
سأطيط ضٸ

 

 سٛييط چبضچٹة
(، ٦ٻ ٢بة سطػٳٻ ضا ثٽٱ 3اظ يطيت اٞعايف يب ٦بټف سٗسازی ٶٹ٦ٯئٹسيس )ٚيط 

س ٲي  قٹز ضيرشٻ ٸ ثبٖض سٛييط سٹاٮي آٲيٷٹاؾيس اظ ٲح٭ ػٽف ثٻ ثٗ
p.E20963KfsX10 (TTN) 

ARMS, RFLP, 
PCR, 

Sequencing 
DCM 

 p.G60A (PTPN11) ٦ٷس ايؼبز ٦سٸٶي ٦ٻ آٲيٷٹاؾيس ٲشٟبٸسي ضا ٦س ٲي ثس ٲٗٷي
ARMS, RFLP, 

PCR, 
Sequencing 

 ؾٷسضٰ ٶٹٶبٴ

 p.W4X ی ظٸز ټٷ٫بٰ ايؼبز ٦سٸٴ ذبسٳٻ ثي ٲٗٷي
ARMS, RFLP, 

PCR, 
Sequencing 

 ټبيذط ٦ٯؿشطٸٮٳي ٞبٲيٯي

 p.V153I (GJB2) ٦ٷس ټبی ٲكبثٻ آٲيٷٹاؾيس اٸٮيٻ ضا ٦س ٲي ايؼبز ٦سٸٶي ٦ٻ آٲيٷٹاؾيس زاضای ٸيػ٪ي ټٱ ٲٗٷي
ARMS, RFLP, 

PCR, 
Sequencing 

 َجيٗي

 ذبٲٹـ
ب٠ ٲي)ٲٗٳٹلاً زض  شس(، سٛييطی زض سٹاٮي آٲيٷٹاؾيس ايؼبز  ػبي٫بٺ ؾٹٰ ٦سٸٴ اسٟ اٞ

 ٦ٷٷس ټٳ٫ي آلاٶيٵ ضا ٦س ٲي GCG، ٸ GCT  ،GCC ،GCAقٹز، ٲظلاً ٶٳي
p.I69I (GJB2) 

ARMS, RFLP, 
PCR, 

Sequencing 
 َجيٗي

ب٠ ٲي DNAذٷظي: ي٥ ػٟز ٶٹ٦ٯئٹسيس ٦ٻ ټيچ سأطيط ٲظجز ٸ يب ٲٷٟي ضٸی اض٪بٶيؿٱ ٶساضز، ايٵ ٶٹٔ ػٽف ٲٗٳٹلاً زض ٲٷب١َ ٚيط٦س٪صاض   اٞشس. اسٟ

ص
سٹاض

 

س ٲٷش٣٭ ٶٳي ټبی ؾٹٲبسي٥ ضخ ٲي ػٽف ؾٹٲبسي٥: زض ؾٯٹ٬  قٹز. زټس، ٸ اظ ٶؿٯي ثٻ ٶؿ٭ ثٗ

ب٠  ػٽف ظايب: زض ؾٯٹ٬ شس، ٸ ٲي ٲيټبی ظايب اسٟ س ٶيع ٲٷش٣٭ قٹز. اٞ  سٹاٶس ثٻ ٶؿ٭ ثٗ

 قٹز. ای ٦ٻ ثٻ سٷٽبيي ٲٷؼط ثٻ ثطٸظ ٞٷٹسيخ ثيٳبضی ٲي يبٞشٻ ػٽف ٚبٮت: اٮ٭ ػٽف

 ٦ٷس. يبٞشٻ ثبقٷس، ٞٷٹسيخ ثيٳبضی ثطٸظ ٲي ػٽف ٲٛٯٹة: زض نٹضسي ٦ٻ ټط زٸ اٮ٭ ػٽف

De novo٦ٷس. ثطای اٸٮيٵ ثبض زض ي٧ي اظ اًٖبی ذبٶٹازٺ ثطٸظ ٲيی ػٽف زض ي٥ ؾٯٹ٬ ظايب،  : ػٽكي ٦ٻ زض ٶشيؼٻ 

ؾبيط
 

ػٽف 
 ديطايف

˃IVS2+1G سٛييط ي٥ سٹاٮي زض ػبي٫بٺ ٸيطايف ايٷشطٸٴ A (KCNQ1) 
ARMS, RFLP, 

PCR, Sequencing 
ؾٷسضٰ ػطٸ٬ ٸ 

 ٶيٯؿٵ-ٮٷغ

ػٽف 
 زيٷبٲي٥

اٞشس ٲظ٭  اسٟب٠ ٲيټبی سٹاٮي زض َي س٣ؿيٱ ٲيٹظ  ي٥ ػٽف ٶبدبيساض ٦ٻ زض اطط سٛييط ٶؿرٻ
 س٧طاضټبی ؾٻ سبيي

(CGH)n˃ 200 (FMR1) 
Southern blot, 

repeat PCR-Triple ٰؾٷسض X ق٧ٷٷسٺ 
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 (PCR)ای پليوشاص  ٍاکٌؾ صًجيشُ -7ؿکل 

 

 تعييي تَالی الف( ػبًگش ٍ ة( ًؼل جذيذ -2ؿکل 
يبثي  اؾشٟبزٺ اظ ضٸـ سٹاٮيټبيي ٦ٻ ثب  لاٶ٩ ٶيٯؿٹٴ ٸ سأييس ٸاضيبٶز

 (. 2قٹز )ق٧٭  آيٷس، اؾشٟبزٺ ٲي زؾز ٲي ثٻ (NGS)ٶؿ٭ ثٗس 
: ضٸـ ؾٷ٫ط، ثطای سٗييٵ سٹاٮي ٦٭ غٶٹٰ، (NGS)يبثي ٶؿ٭ ثٗس  سٹاٮي

يبثي ٶؿ٭ ػسيس، سٗييٵ سٹاٮي ثب ؾطٖز  ٦ٷس. زض سٹاٮي ثؿيبض ٦ٷس ٖٳ٭ ٲي
ی سٗييٵ سٹاٮي ټٳعٲبٴ سٗساز ظيبزی  ثط دبيٻ NGS٪طزز.  ثيكشطی اٶؼبٰ ٲي

َٹض  يبثي ٲٹاظی ٖٓيٱ(. ثٻ ٖٷٹاٴ سٹاٮي اؾشٹاض اؾز )ثٻ DNAاظ ٢ُٗبر 
ی اؾشرطاع قسٺ ثٻ ٢ُٗبر ٦ٹچ٥ ټًٱ قسٺ )ثيكشط اظ DNAذلانٻ، 

base 200  يبثي  ی ٲٹاظی، سٹاٮي ايٵ ٢ُٗبر ثٻ ق٧٭ ٪ؿشطزٺ ;(300سب

ی دبٶ٭، ٢ُٗبر  ( ثط دبيٻWESا٪عٸٰ ) يبثي ٦٭ ٸ سٹاٮي NGSقٹٶس. زض  ٲي
قٹٶس. ثٷبثطايٵ،  يبثي ٲي قٹٶس ٸ ؾذؽ سٹاٮي سٹٮيس قسٺ، اثشسا ٚٷي ٲي

 1000ی  ٸ دطٸغٺ EXACٲظ٭   ټبی ٖٳٹٲي ټبی سٹاٮي ثب دبي٫بٺ زازٺ زازٺ
قٹٶس.  ټبی قبيٕ ٸ َجيٗي، ٲ٣بيؿٻ ٲي غٶٹٰ، ثطای قٷبؾبيي ٸاضيبٶز

ظا ٸ  اٞعاضی ثطای قٷبؾبيي ي٥ ٸاضيبٶز ثيٳبضی ای اظ اثعاضټبی ٶطٰ ٲؼٳٹٖٻ
ټبی زذي٭  ثطای قٷبؾبيي ٸاضيبٶز NGSضٸز.  ظا ثٻ ٦بض ٲي يب احشٳبلاً ثيٳبضی

ټبيذط٦ٯؿشطٸٮٳي ٞبٲيٯي،  ٭زض اذشلالار ٢ٯت ٸ ٖطٸ٠ قبيٕ ٸ س٥ غٶي ٲظ
، زايؿ٧كٵ ٸ آٶٹضيؿٱ LQTS ،CHD ؾٷسضٰاٶٹأ ٲرشٯٝ ٦بضزيٹٲيٹدبسي، 

ټبی غٶي ٲرشٯٝ  ضٸز. دبٶ٭ ٦بض ٲي ( ثٻTAADی ؾيٷٻ ) آئٹضسي٥ ٢ٟؿٻ
ټبی ٸضاطشي زض زؾشطؼ  CVDٸ زي٫ط  HCM ،DCM ،LQTSثطای 

 (.6ټؿشٷس )

 (:CHDاٶٹأ س٥ غٶي اذشلالار ٲبزضظازی ٢ٯت)
( ٦ٻ ٲٳ٧ٵ اؾز 7ټؿشٷس ) CHD% اظ ٶٹظازاٴ زض زٶيب زض٪يط 1-3س٣طيجبً 

ي ْبټط قٹٶس. ثٷبثطايٵ، ؾٷسضٲټبی غٶشي٧ي ٸ يب ٚيط  ؾٷسضٰنٹضر اٶٹأ  ثٻ
ي ؾٷسضٲي يب ٚيط ؾٷسضٲاؾز سكريم  CHDٸ٢شي ي٥ ٦ٹز٤ ٲجشلا ثٻ 

ی غٶشي٥ زض ديسا ٦طزٴ  اـ، حيبسي ٸ ٲٽٱ اؾز. ٲكبٸضٺ ثٹزٴ ثيٳبضی
ٸضاطز ثيٳبضی ٸ ديف ثيٷي ذُط اثشلای ٲؼسز، ٲٟيس اؾز. اٮ٫ٹی 

ی ٦بضيٹسبيخ  ٸؾيٯٻ سطٶط، ثٻ ؾٷسضٰيب   21ټب ٲظ٭ سطيعٸٲي آٶيٹدٯٹئيسی
ټبی ضيع حصٜ ٦طٸٲٹظٸٲي  ؾٷسضٰقٹٶس ٸ  سكريم زازٺ ٲي

aCGH (array comparative genome hybridization ،)ی ٸؾيٯٻ ثٻ
FISH (hybridizationfluorescence in situ  ٸ يب )MLPA 

(multiplex ligation dependent probe amplification ٲكبټسٺ )
 قٹٶس. ٲي

ټبی  ا٪ط ثب ثطضؾي ٖلايٱ ثبٮيٷي، غٴ ذبني ٲك٧ٹ٤ ثٹز، ثبيس اظ س٧ٷي٥
ټب اؾشٟبزٺ  ثطای سؼعيٻ ٸ سحٯي٭ سٹاٮي آٴ غٴ يب غٴ PCRٲٹٮ٧ٹٮي ٲظ٭ 

ٸ چٷس غٴ زي٫ط  PTPN11، غٴ ٶٹٶبٴ ؾٷسض٦ٰطز. ٲظلاً زض نٹضر ق٥ ثٻ 
، ٸ Nkx2 ،GATA4-5ټبی  (. ػٽف زض غٴ7ثبيس ثطضؾي قٹٶس )

NOTCH1  زض ثيٳبضاٴ ٲجشلا ثٻCDH  زض ايطاٴ ٸ ؾبيط ٶ٣بٌ ػٽبٴ
ػٽف ثب اؾشٟبزٺ  سؼعيٻ ٸ سحٯي٭(. ٲٳ٧ٵ اؾز 8-10٪عاضـ قسٺ اؾز )

آ٪ٽي ٸ ذُط  ی ز٢ي١ زض ديف اؾشٟبزٺ قٹز. ي٥ ٲكبٸضٺ NGSيبثي اظ سٹاٮي
اثشلای ٲؼسز زض ٸاٮسيٵ ٸ ٞطظٶساٴ ثٻ ٦ٳ٥ سكريم غٶشي٧ي ٞطاټٱ 

ايعٸٮٻ، اَلاٖبر ظيبزی ٸػٹز ٶساضز ٸ  CHDی  ٪طزز. ٲشأؾٟبٶٻ زضثبضٺ ٲي
 قٹز.  ذُط ثطٸظ ٲؼسز ثيٳبضی ثط اؾبؼ اَلاٖبر سؼطثي اضظيبثي ٲي

 ټبی ٸضاطشي: ٦بضزيٹٲيٹدبسي
ی ٢ٯت يب  ی ًٖٯٻ ضٸٶسٺ بضی ًٖلاٶي ديف٦بضزيٹٲيٹدبسي، ي٥ ثيٳ
سٹاٶس ػطيبٴ ذٹٴ ٦بٞي ضا ثطای ثسٴ ٞطاټٱ ٦ٷس  ٲيٹ٦بضز اؾز ٦ٻ ٢ٯت ٶٳي

قٹز ٸ ٲٷؼط ثٻ يطثبٴ ٶبٲٷٓٱ ٢ٯت،  ٱ ٶبضؾبيي ٢ٯجي ٲييٸ ثيٳبض زچبض ٖلا
 قٹز. ی ٢ٯت ٸ يب ؾبيط ٖٹاضو ٲي ٶبضؾبيي ٢ٯجي، اذشلا٬ ٸ ثيٳبضی زضيچٻ
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ټبيذطسطٸٞي ٚيط٢بث٭ سٹييح  : ثب(HCM)ٸٞي٥ ٦بضزيٹٲيٹدبسي ټيذطسط
سطيٵ ٦بضزيٹٲيٹدبسي ٸضاطشي  قبيٕ HCM( ٲكرم ٲيكٹز. LVثُٵ چخ )

، HCMا٦ظط ثيٳبضاٴ ٲجشلا ثٻ  (11)ٶٟط اؾز. 500ٶٟط اظ ټط  1ثب قيٹٔ 
َي ٚطثبٮ٫طی ذبٶٹاز٪ي ثب قٷيسٴ ؾٹٞ٭، ٸ يب ثسٸٴ ٖلاٲز ثٹزٺ ٸ زض 

ي َجيٗيی ٚيط  ی ٶشيؼٻ نٹضر اسٟب٢ي ثب ٲكبټسٺ ثٻ قبٴ  اٮ٧شطٸ٦بضزيٹ٪طاٞ
قبٲ٭ زضز ٚيط  HCMټبی ٲكرم  قٹٶس. ٖلايٱ ٸ ٶكبٶٻ قٷبؾبيي ٲي
ټبی ٚصايي، ٦ٱ آثي ثسٴ ٸ  ی ؾيٷٻ )٦ٻ ٲٳ٧ٵ اؾز ثب ٸٖسٺ ٲٗٳٹ٬ ٢ٟؿٻ

 (13ٸ  12)اؾز  (SCD)ط٨ ٶب٪ٽبٶي ٢ٯجي يب سحط٤ ظيبز ٲطسجٍ ثبقس( ٸ ٲ
اټساٜ انٯي زضٲبٶي ثطای ايٵ ثيٳبضی قبٲ٭ ٦بټف سٷ٫ي ٶٟؽ زض 

ثلا٦طټب زضٲبٴ  βاؾز.  SCDی ؾيٷٻ ټٷ٫بٰ ٸضظـ ٸ ػٯٹ٪يطی اظ  ٢ٟؿٻ
ثيٳبضاٴ ٲجشلا ثٻ  (13)ټؿشٷس.  HCM اٸٮيٻ زض ثيٳبضاٴ زاضای ٖلايٱ اثشلا ثٻ 

HCM ثٷسی  ثبيس زض َج٣ٻSCD  ٢طاض ٪طٞشٻ ٸ ثطای ٢طاض زازٴ ي٥
 . (14)زٞيجطيلاسٹض ٢ٯت ٸ ٖطٸ٠ ٢بث٭ ٦بقز ٲٹضز اضظيبثي ٢طاض ٪يطٶس 

َٹض ٦ٯي زض  ټبی ؾبض٦ٹٲط ثٻ ظای ٲٹػٹز زض غٴ ټبی ثيٳبضی ٸاضيبٶز
% 60قٹز ٸ زض ثيف اظ  يبٞز ٲيHCM %اظ ثيٳبضاٴ ٲجشلا ثٻ 30حسٸز 

. ټكز غٴ ؾبض٦ٹٲطی ثب قٹاټس (15-17)ی ذبٶٹاز٪ي ټؿشٷس  زاضای ؾبث٣ٻ
، ٢MYBPC3 ،MYH7 ،ACTC1 ،TNNT2 ،TPM1ُٗي قبٲ٭، 

TNNI3 ،MYL3 ،MYL2  اظ 80. ٶعزي٥ ثٻ (17-19ٸ  2)ټؿشٷس %
شس  اسٟب٠ ٲي MYBPC3ٸ  MYH7ټبی  ټبی ٲٗٳٹ٬ زض غٴ ػٽف اٞ

%ٲٹاضز اثشلا ټؿشٷس. غٴ 50 ، ٸٮي زض ايطاٴ ٲؿئٹ٬ ايؼبز ٦ٳشط اظ(20)
MYH7 ظٶؼيطٺ(  ی ؾٷ٫يٵβ  ٸ غٴ )ٲيٹظيٵMYBPC3  دطٸسئيٵ(C 

. (17)قٹٶس  ضا ؾجت ٲي HCMٲشه٭ ثٻ ٲيٹظيٵ( ثيكشطيٵ ٲٹاضز اثشلا ثٻ 
HCM  ټٱ  ؾٷسضٰٖٷٹاٴ ي٥ ٖلاٲز اظ ي٥  ي يٗٷي ثٻؾٷسضٲثٻ ق٧٭

زض ثيٳبضی ٞبثطی )ٶبقي اظ ٸاضيبٶز زض  HCMٖٷٹاٴ ٶٳٹٶٻ،  قٹز. ثٻ زيسٺ ٲي
 ؾٷسضٰ(، TTRٶبقي اظ ٸاضيبٶز زض غٴ (، آٲيٯٹئيسٸظ ذبٶٹاز٪ي )GLAغٴ 

( ٸ ثيٳبضی LAMP2ٶٹٶبٴ، ثيٳبضی زاٶٹٴ )ٶبقي اظ ٸاضيبٶز زض غٴ 
( PRKAG2ٸ  GLAټبی  ی ٪ٯي٧ٹغٴ )ٶبقي اظ ٸاضيبٶز زض غٴ شذيطٺ

ټبی ي٥ غٴ ذبل ٲٳ٧ٵ اؾز اذشلالار اٮٯي  قٹز. زض ٲٹضز اٮ٭ زيسٺ ٲي
ٸسي ضا ؾجت قٹٶس ٲظلاً ټبی ٲشٟب ټبی ٲرشٯٝ، ثيٳبضی زيسٺ قٹز يٗٷي اٮ٭

سٹاٶس ٲٷؼط ثٻ ي٥ ٦بضزيٹٲيٹدبسي انٯي ثب  ٲي ACTN2ٸاضيبٶز زض 
. (22ٸ  21)قٹز  LVNCٸ  HCM ،DCMټبی ٲشٟبٸر، ٲظ٭  ٞٷٹسيخ

ټبی ثبٮيٷي ٲشٳبيع  َٹض ٦لاؾي٥ زاضای ٸيػ٪ي ټب ثٻ ا٪طچٻ ايٵ ثيٳبضی
ټبی ٚبٮت ٢ٯجي  سٹاٶٷس ٶبٲحؿٹؼ ثٹزٺ ٸ ثب ٞٷٹسيخ ټؿشٷس، ٖلايٱ ٲي

سٹاٶس اَلاٖبر ز٢ي٣ي ثطای  ٶشي٥، ٲيسساذ٭ زاقشٻ ثبقٷس. آظٲبيف غ
ټبی ثبٮيٷي اذيط، آظٲبيف  . ا٪طچٻ ضټٷٳٹز(4)سكريم زض اذشيبض ٢طاض زټس 

( ضا ثطای MYBPC3 ،MYH7 ،TNNI3 ،TNNT2 ،TPM1دٷغ غٴ ) 
ثط  NGSَٹض ٪ؿشطزٺ،  ٦ٷس، ثٻ سٹنيٻ ٲي HCMي٧ي ديسا ٦طزٴ ٖٯز غٶش

ی زذي٭ زض  ټبی قٷبذشٻ قسٺ ی دبٶ٭، زؾشطؾي آؾبٴ ثطای ثطضؾي غٴ  دبيٻ
 ٦ٷس. ايؼبز ثيٳبضی ضا ٞطاټٱ ٲي

ٶٟط اظ  1: ايٵ ثيٳبضی زاضای ٶطخ اثشلای DCM)٦بضزيٹدبسي اسؿبٔ يبٞشٻ )
. ثب ثعض٨ قسٴ (23)ٶٟط اؾز ٸ قبذم انٯي ديٹٶس ٢ٯت اؾز  2500ټط 
ی ثُٵ چخ ٸ اذشلا٬ ٖٳٯ٧طز ؾيؿشٹٮي  ټب، يربٲز َجيٗي زيٹاضٺ ثُٵ

% اظ ٲٹاضز اثشلا ذبٶٹاز٪ي ثٹزٺ، 50سب  25. س٣طيجبً (23)قٹز  قٷبؾبيي ٲي
بٮت ی اٸ٬، اضطي ٸ زاضای اٮ٫ٹی آسٹظٸٲب٬ ٚ چٷيٵ ٲٹاضزی زض زضػٻ

ثٻ ػٷؽ ٸ ٲيشٹ٦ٷسضيبيي ٦ٳشط  ثبقٷس ٸ ٸضاطز آسٹظٸٰ ٲٛٯٹة، ٸاثؿشٻ ٲي
ٲٳ٧ٵ اؾز ٶبقي اظ اٶجٹټي اظ ٖٹاٲ٭  DCMټٳچٷيٵ،  (24)قبيٕ ټؿشٷس 

 DCMٲحيُي، ٖٟٹٶي ٸ ؾيؿشٳي٥ ثبقس. اظ ٖلايٳي ٦ٻ ثٻ قٷبؾبيي 
ټبی سطٸٲجٹآٲجٹٮي٥ اقبضٺ  ټب ٸ ثيٳبضی سٹاٴ ثٻ آضيشٳي ٲي٦ٷٷس  ٦ٳ٥ ٲي

يس سكريم ايٵ ثيٳبضی ثب ا٦ٹ٦بضزيٹ٪طاٞي اؾز. ا٦ظط . سأي(24-28)ٶٳٹز 
ثيٳبضاٴ زض ظٲبٴ سكريم زاضای ٖلاٲز ټؿشٷس، ٸٮي ثيٳبضاٴ ثسٸٴ 

ی ثيٳبض ٸ ثطضؾي  ٖلاٲز ٲٳ٧ٵ اؾز اظ َطي١ ٚطثبٮ٫طی اًٖبی ذبٶٹازٺ
 .(29)غٶشي٥ قٷبؾبيي قٹٶس 

ی ايٵ اؾز ٦ٻ ٣ٍٞ  زټٷسٺ ٶكبٴ DCMغٶي ثيٳبضاٴ ٲجشلا ثٻ  آظٲبيف
، ٦ٻ TTN. غٴ (30)% اظ ثيٳبضاٴ، ػٽف غٶي اؾز 30ٖٯز ثيٳبضی 

ٖٷٹاٴ ٲٗيبض ٲٹٮ٧ٹٮي ثطای زضؾشي  ٦ٷس، ثٻ ضا ٦س ٲي titinدطٸسئيٵ ٚٹ٬ دي٧ط
ٲؿئٹ٬  TTNټبی  ٦ٷس. ػٽف ټبی زيبؾشٹٮي ٖٳ٭ ٲي ؾبذشبض ٸ سٷف

ثبقٷس  ٲي DCM% اظ ٲٹاضز اؾذٹضازي٥ 18% اظ ٲٹاضز ذبٶٹاز٪ي ٸ 25ايؼبز 
ای لاٲيٵ  . ټٳچٷيٵ ػٽف زض غٴ ٦س٦ٷٷسٺ دطٸسئيٵ دٹقف ټؿشٻ(31)

A/C (LMNAٸ غٴ )  ٲٹاضز 10-15ټبی زيؿشطٸٞيٵ، ٖٯز اثشلای %
DCM قٹز. غٴ  ضا قبٲ٭ ٲيLMNA  اظ ثيٳبضاٴ ٲجشلا ثٻ 30زض %DCM 

ی اٸاي٭ ظٶس٪ي  ثب ثيٳبضی ؾيؿشٱ ټسايز ٸ آضيشٳي ثُٷي سٽسيس٦ٷٷسٺ
ثطای  NGSيبثي  . اؾشٟبزٺ اظ س٧ٷٹٮٹغی سٹاٮي(33ٸ  32)ثبقس  ٲؿئٹ٬ ٲي

 ٲٟيس اؾز. DCMټبی زذي٭ زض  سؿطيٕ زض قٷبؾبيي غٴ
ټبی  اظ ثيٵ ٦بضزيٹٲيٹدبسي RCM: RCM))٦بضزيٹٲيٹدبسي ٲحسٸز ٦ٷٷسٺ 

٦ٷس. اثشلا ثٻ  % اظ اٞطاز ثطٸظ ٲي5سب  2انٯي، ٦ٳشط اظ ث٣يٻ قبيٕ ثٹزٺ ٸ زض 
ايٵ ٶٹٔ ثيٳبضی قبٲ٭ ثؿيبضی اظ زلاي٭ اؾبؾي ثٹزٺ ٸ ثٻ ػبی آٶبسٹٲي 

ٲٳ٧ٵ اؾز اٸٮيٻ يب  RCMقٹز.  سٹؾٍ ٖٳٯ٧طز ٞيعيٹٮٹغي٧ي سٗطيٝ ٲي
آٲيٯٹئيسٸظ، ؾبض٦ٹئيسٸظ، دطسٹ  RCMطبٶٹيٻ ثبقس اظػٳٯٻ زلاي٭ انٯي 

ي ٲٳ٧ٵ اؾز ٸٮشبغ (34)زضٲبٶي ٸ اؾ٧ٯطٸزضٲب اؾز  . اٮ٧شطٸ٦بضزيٹ٪طاٞ
ضا ٶكبٴ زټس. ټٳچٷيٵ  PRی َٹلاٶي  يبٞشٻ ٸ يب ٞبنٯٻ ی ٦بټف دطا٦ٷسٺ

ثعض٨ قسٴ زٸ َطٞٻ ٸ اذشلا٬ ٖٳٯ٧طز زيبؾشٹٮي ضا ټٱ ٶكبٴ  ٲٳ٧ٵ اؾز
زټس، ا٪طچٻ حؼٱ زيبؾشٹٮي ثُٵ چخ، يربٲز زيٹاضٺ ٸ ٖٳٯ٧طز ؾيؿشٹٮي 

ټبی ذبل زضٲبٶي، ٲحسٸز  . ٪عيٷٻ(26)ضؾس  ٶٓط ٲي ثٻ َجيٗيٲٗٳٹلاً 
ٖٷٹاٴ ٖٯز ايؼبز ٞٷٹسيخ  ټب ثٻ . ػٽف زض ثًٗي غٴ(36ٸ  35)ټؿشٷس 
RCM  ٸ يب سط٦يجي اظHCM-RCM ټب قبٲ٭  اٶس. ايٵ غٴ سٗطيٝ قسٺ

TNNI3 ،TNNT2 ،MYH7 ،ACTC1 ،TPM1 ،MYL3 ،MYL ،
MYPN ،TTN  ٸBag3  (38ٸ  37، 23، 2)ټؿشٷس. 
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قٹز ايٵ  ثيٷي ٲي (: ديف(٦LVNCبضزيٹٲيٹدبسي ٚيط سطا٦ٳي ثُٵ چخ 
. (39)قٹز  % اظ ػٳٗيز ٖٳٹٲي زيسٺ ٲي1ٶٹٔ اظ ٦بضزيٹٲيٹدبسي زض ٦ٳشط اظ 

ټٳچٷيٵ ديكطٸی ٞطٸ  ايٵ ثيٳبضی ثب سطاث٧ٹلاؾيٹٴ ٢بث٭ سٹػٻ ٲيٹ٦بضز ٸ
قٹز. اٚٯت  ټبی سطاث٧ٹلاض زضٸٶي زض ثُٵ چخ، قٷبؾبيي ٲي ضٞش٫ي

سكريم ثب اؾشٟبزٺ اظ ٲُبٮٗبر سهٹيطثطزاضی، ٲٗٳٹلاً ا٦ٹ٦بضزيٹ٪طاٞي، 
 . (40)قٹز  اٶؼبٰ ٲي

LVNC  30ٚبٮت ٸ زض % اظ ٲٹاضز اثشلا زاضای اٮ٫ٹی آسٹظٸٰ 70زض %
. ػٽف زض غٴ ٸاثؿشٻ ثٻ (41)ثبقس  ٲٹاضز زاضای اٮ٫ٹی ٸاثؿشٻ ثٻ ػٷؽ ٲي

 (42)ثبضر قٹز. ؾٷسضٰٸ  LVNCسٹاٶس ثبٖض ايؼبز  ٲي TAZػٷؽ 
ثب اٮ٫ٹی ٸضاطز آسٹظٸٰ ٚبٮت  LVNCټبی ٲشٗسزی ٦ٻ ثبٖض ايؼبز  غٴ

α-ټبی  ػٽف ;اٶس قٹٶس، قٷبؾبيي قسٺ ٲي CHDٲطسجٍ ثب 

Dystrobrevin  ٲٷؼط ثٻHLHS  ٸLVNC ټبی  ٸ ػٽفNLX2.5 
ټبی  قٹٶس ٸ ػٽف ٲي ASD( atrial septal defectٸ ) LVNCٲٷؼط ثٻ 
MYH7  زض ثيٳبضاٴLVNC ٖلاٸٺ،  ٸ آٶٹٲبٮي ادكشبيٵ زيسٺ قسٺ اؾز. ثٻ

% ٲٹاضز اثشلا ثٻ ٦20ٷٷس، ٲؿئٹ٬ ثيف اظ  ټبيي ٦ٻ ؾبض٦ٹٲط ضا ٦س ٲي غٴ
LVNC  ثسٸٴCHD  (43)ټؿشٷس. 

: (ARVC/D)زيؿذلاظی/٦بضزيٹٲيٹدبسي ثُٵ ضاؾز آضيشٳٹغٴ 
ٶٟط زض  1زيؿذلاظی/٦بضزيٹٲيٹدبسي ثُٵ ضاؾز آضيشٳٹغٴ، ٦ٻ زاضای قيٹٔ 

ټبی زؾٳٹظا٬  طشي اظ دطٸسئيٵٶٟط اؾز، ي٥ ثيٳبضی ٸضا 5000سب  1000ټط 
. ايٵ (45ٸ  44)قٹز  اؾز ٦ٻ ثب ٶٟٹش ٞيجطٸٞشي ٲيٹ٦بضز ؾبٮٱ قٷبؾبيي ٲي

ټبی ثُٵ، ٲٗٳٹلاً  ثيٳبضی ٲٷؼط ثٻ ٶبظ٤ قسٴ ٸ ثبز٦ٷ٧ي قسٴ زيٹاضٺ
ی چٽبضٰ ظٶس٪ي ثب  ٲٗٳٹلاً زض زټٻ ARVD/C. (46)قٹز  ثُٵ ضاؾز ٲي

. (47ٸ  45)٦ٷس  ثطٸظ ٲي SCDٖلايٳي ٲظ٭ سذف ٢ٯت، ؾٷ٧ٹح ٸ ٪بټي 
ي قبٲ٭ اٲٹاع ٖلايٱ ٲ ٸاضٸٶٻ، اٲٹاع ادؿيٯٹٴ  Tكرم زض اٮ٧شطٸ٦بضزيٹ٪طاٞ

 .(47)ټبی دطٺ ٦بضزيب٬ ضاؾز ټؿشٷس  زض ٮيس
ARVC/D  ٲٹاضز، ذبٶٹاز٪ي ثٹزٺ ٸ ا٦ظطاً زاضای اٮ٫ٹی 50زض ثيكشط اظ %

 ARVCغٴ زذي٭ زض ايؼبز  15بقس. حسا٢٭ ث ٸضاطز آسٹظٸٰ ٚبٮت ٲي
% اظ ٲٹاضز 40( زض ايؼبز PKP2) plakophilin2سٗطيٝ قسٺ ٸ ػٽف زض 

زض ثيٳبضاٴ ايطاٶي  PKP2. سؼعيٻ ٸ سحٯي٭ ػٽف زض غٴ (43)زذي٭ اؾز 
% اظ ٲٹاضز 25ی ايٵ اؾز ٦ٻ س٣طيجبً زض  زټٷسٺ ، ٶكبٴARVCٲجشلا ثٻ 

(. زض ٦٭، ثبيس زض ٲُبٮٗٻ حبيطی  ټبی ٲٷشكط ٶكسٺ زذي٭ اؾز )زازٺ
ټب ٶٻ ٣ٍٞ اظ ٶٓط ٢ٯجي، ثٯ٧ٻ اظ ٮحبِ اٶٹأ طبٶٹيٻ،  ٦بضزيٹٲيٹدبسي

ٸ ثطای يبٞشٵ ٖٯز غٶشي٧ي  يي ٸ ٲشبثٹٮي٥ زض ٶٓط ٪طٞشٻ قٹٶسٲيشٹ٦ٷسضيب
ټبی زض٪يط زض ايٵ  ثبيس زضذٹاؾز ي٥ آظٲبيف ز٢ي١ زازٺ قٹز. غٴ

  اٶس. ٲطٸض قسٺ 2ټبی حبن٭ اظ آٶٽب زض ػسٸ٬  ټب ٸ دطٸسئيٵ ثيٳبضی

 اذشلالار اٮ٧شطي٧ي ٢ٯت:
ټشطٸغٴ اظ ټبی اٸٮيٻ ظٶس٪ي، ي٥ ٶٹٔ  اذشلالار اٮ٧شطي٧ي ٢ٯت زض ؾب٬

( ٚكبيي Kٸ  Naټبی يٹٶي ) ثبقٷس ٦ٻ ضٸی ٦بٶب٬ ټبی ٢ٯجي ٲي ثيٳبضی
، SQTS ؾٷسضٰ، LQTS ؾٷسضٰ٪صاضٶس ٲظ٭  ټبی ٢ٯت سأطيط ٲي ؾٯٹ٬

ټب ٦ٻ ٲٗٳٹلاً اظ اٮ٫ٹی ٸضاطشي  . ايٵ ثيٳبضیCPVT( ٸ BrSثطٸ٪بزا ) ؾٷسضٰ
. (48)٦ٷٷس  ی ظٶس٪ي ثطٸظ ٲي ټبی اٸٮيٻ ٦ٷٷس اٚٯت زض ؾب٬ ٲٷس٬ ديطٸی ٲي

ټب، اَلاٖبر ٲٽٳي ثطای سكريم،  آظٲبيف غٶشي٥ زض ايٵ ثيٳبضی
. ٞٷٹسيخ ثؿيبضی اظ ايٵ (49ٸ  2)زټس  آ٪ٽي ٸ زضٲبٴ زض اذشيبض ٢طاض ٲي ديف

ټب زاضای ټٳذٹقبٶي ثٹزٺ ٸ سكريم غٶشي٧ي ز٢ي١ ٲٷؼط ثٻ زضٲبٴ  ثيٳبضی
يبثي ٶؿ٭ ثٗس  غی سٹاٮيټبی اذيط زض س٧ٷٹٮٹ قٹز. ديكطٞز ٲكرم ٲي

(NGSاثعاض اضظقٳٷسی ثطای زض٤ ثٽشط ػٷجٻ ) ټب ضا  ټبی غٶشي٧ي ايٵ ثيٳبضی
 .(50)زض اذشيبض دعق٧بٴ ٸ ٲح٣٣بٴ ٢طاض زازٺ اؾز 

 ّبی دسگيش دس اختلالات کبسديَهيَپبتی ّب ٍ پشٍتئيي طى -2جذٍل 

(%)Frequency Function Protein Gene Disease 
35-~30 Reduced IKs Kv7.1 KCNQ1 

LQTS 30-~25 Reduced IKr KV11.1 KCNH2 
10-~5 Increased INa NaV1.5 SCN5A 
35-18 Gain of function, 

Increased IKr KV11.1 KCNH2 SQTS 

30-20 Loss of function, 

Reduced INa NaV1.5 SCN5A BrS 

44-40 ATPase activity, 

Force generation 
myosin heavy -β

chain 7 MYH7 
HCM 

40-35 Cardiac contraction binding -Myosin

protein C3 MYBPC3 
20-10 Sarcomer, Structural Titin TTN 

DCM 

6 Nuclear membrane Lamin A/C LMNA 

4.2 Sarcomer myosin heavy -β

chain 7 MYH7 

4-3 Sarcomer myosin heavy -β

chain 6 MYH6 
4-2 Ion channel NaV1.5 SCN5A 

Major cause 
troponin protein 

complex in cardiac 

muscle cells 
troponin I type 3 TNNI3 RCM 

25-20 ATPase activity, 

Force generation 
myosin heavy -β

chain 7 MYH7 
LVNC 

10 troponin protein 

complex 
Cardiac troponin 

2 TNNT2 

74-34  2-Plakophilin PKP2 

ARVC 
39-2  Desmoplakin DSP 

26-5  Desmoglein DSG2 

2-1  2-Desmocoilin DSC2 

آضيشٳي ٢ٯجي  ؾٷسضٰٲبزضظازی ي٥  LQTS :LQTS)َٹلاٶي ) QTؾٷسضٰ
زض اٮ٧شطٸ٦بضزيٹ٪طاٰ  QTی  غٶشي٧ي ثٹزٺ ٦ٻ ثب َٹلاٶي قسٴ ٞبنٯٻ-
(ECGٸ اٞعايف احشٳب٬ ؾٷ٧ٹح، سكٷغ، سب٦ي ٦بضزی ثُٷي دٯي )  ٲٹضٞي٥
(VT ايؿز ٢ٯجي ٸ ،)SCD  )طاز زاضای ٢ٯت ٶطٲب٬ )اظ ٮحبِ ؾبذشبضی زض اٞ

ٶٟط زض  2000ٶٟط اظ ټط  1زض  ؾٷسضٰ(. ايٵ 77ٸ  76قٹز ) ٲكرم ٲي
 . (51)٦ٷس  ؾطاؾط زٶيب ثطٸظ ٲي

ټبی  ٪عاضـ قسٺ ٦ٻ ٶ٣ف ٖٳسٺ ضا غٴ LQTSغٴ زض٪يط زض  16سب٦ٷٹٴ 
KCNQ1 (gated channel subfamily Q -potassium voltage

member 1 ،)KCNH2 (gated channel -potassium voltage

subfamily H member 2  ٸ )SCN5A (gated -sodium voltage

channel alpha subunit 5ټبی ٲٷٟي ثبضظ يب اظ  ( ثط ٖٽسٺ زاضٶس. ػٽف
، ٸ LQTS ؾٷسضٰٲٷؼط ثٻ  KCNQ1ازٴ ٖٳٯ٧طز زض غٴ زؾز ز
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ٲٷؼط ثٻ ٞيجطيلاؾيٹٴ زټٯيعی  KCNQ1ټبی ٦ؿت ٖٳٯ٧طز زض  ػٽف
سٹاٶس زض  ټبی زذي٭ ٸ ٲ٧بٴ ػٽف ٲي قٹز. سٗطيٝ اٶٹأ غٴ ذبٶٹاز٪ي ٲي

ټبی ثبٮيٷي ثيٳبضاٴ ٸ اٶشربة ضٸي٧طز زضٲبٶي  سٟؿيط اذشلاٜ زض ٧ٖؽ
LQTS ،KCNQ1 (LQTS1 ،)ټبی  غٴٲٷبؾت ٲٹضز اؾشٟبزٺ ٢طاض ٪يطز. 

KCNH2 (LQTS2 ٸ )SCN5A (LQTS3 ػٳٗبً زض اثشلای )اظ 90 %
غٴ زي٫ط  13. (52)زاضای غٶٹسيخ ٲظجز زذي٭ ټؿشٷس  LQTSثيٳبضاٴ 
LQTS  ثطضؾي (50)قٹٶس  % اظ ثيٳبضاٴ ٲي10سب  5ػٳٗبً ؾجت زض حسٸز .

زض آظٲبيف غٶشي٥ زض ثيٳبضاٴ  SCN5Aٸ  KCNQ1 ،KCNH2ټبی  غٴ
، ٲٗٳٹلاً ثطای سأييس سكريم ٸ ټٳچٷيٵ ٲسيطيز ثيٳبضاٴ LQTSٲجشلا ثٻ 
. آظٲبيف غٶشي٥ (2)٪يطز  ثٷسی اثشلای ٲؼسز ٲٹضز اؾشٟبزٺ ٢طاض ٲي ٸ َج٣ٻ

ټب،  زټس ٦ٻ ػٽف زض ايٵ غٴ ، ٶكبٴ ٲيLQTSزض ثيٳبضاٴ ايطاٶي ٲجشلا ثٻ 
زض ٲٹاضز ظيط (. 53س )% ٲٹاضز ټؿشٷ40ی ثيٳبضی زض ٦ٳشط اظ  ايؼبز٦ٷٷسٺ

ثط  LQTSثيٳبضاٴ ٲك٧ٹ٤ ثٻ  -1قٹز:  آظٲبيف غٶشي٥ زضذٹاؾز ٲي
َٹلاٶي ضا ثسٸٴ  QTی  ثيٳبضاٶي ٦ٻ ٞبنٯٻ -2اؾبؼ ٲٗبيٷبر ثبٮيٷي. 
زض  QTثيٳبضاٴ ثسٸٴ ٖلاٲز ٦ٻ ٲ٣بزيط  -3زټٷس.  ٖلايٱ ثبٮيٷي ٶكبٴ ٲي

ECG lead-serial 12  460آٶٽب ثيكشط اظms  ديف اظ ثٯٹ٘( ٸ يب ثيكشط اظ(
480ms ( ثبقس )(. 4)زض ثعض٪ؿبلاٴ 

ثؿش٫ي زاضز ثٻ ٲكبټسٺ ی ٖلايٳي ٲظ٭ ٲسر ظٲبٴ  LQTSسكريم 
QT  زضLead ECG-12  زضQTcی ثبٮيٷي ٸ ذبٶٹاز٪ي ٸ ٶشبيغ  ، ؾبث٣ٻ

، rotti (55)ٸ  Schwartzټب،  . ثط اؾبؼ ايٵ ٲؤٮٟٻ(54)آظٲبيف غٶشي٥ 
ضا  LQTSاٶس ٦ٻ اٲ٧بٴ سكريم  ي٥ ؾيؿشٱ اٲشيبظزټي ديكٷٽبز ٦طزٺ

 QTc 500ی  . زض حب٬ حبيط، زض نٹضر ٸػٹز ٞبنٯٻ(55)٦ٷس  ٲٽيب ٲي
ظا زض ي٧ي  چٹٴ ٸ چطای ثيٳبضی طبٶيٻ ٸ يب ثيكشط، ٸػٹز ي٥ ػٽف ثي ٲيٯي

حًٹض ٖٯ٭  ٸ يب ثيكشط، زض ٖسٰ 5/3ٸ يب اٲشيبظ ذُط  LQTSټبی  اظ غٴ
. زض (54)قٹز  سكريم زازٺ ٲي QTc ،LQTSی َٹلاٶي قسٴ  طبٶٹيٻ

زض ثيٳبضاٴ ٲجشلا ثٻ ؾٷ٧ٹح ٚيط٢بث٭  ECGنٹضسي ٦ٻ زض س٧طاضټبی 
طبٶيٻ ثبقس، زض نٹضر ٶجٹزٴ ي٥ ٖٯز  ٲيٯي 499سب  480ثيٵ  QTcسٹييح، 

سٹاٴ ثيٳبضی ضا  ظا، ٲي ثيٳبضی ٸ ي٥ ػٽف QTطبٶٹيٻ ثطای َٹلاٶي قسٴ 
 . (54ٸ  49)سكريم زاز 

ي٥ ٦بٶبٮٹدبسي ٸضاطشي ثؿيبض ٶبزض ٸ  ٦SQTS) :)SQTSٹسبٺ  QTؾٷسضٰ
ٸ حؿبؾيز ظيبز ثٻ  ECGزض  QTی ٦ٹسبٺ  ثؿيبض ٦كٷسٺ اؾز ٦ٻ ثب ٞبنٯٻ

. سب ثٻ (57ٸ  56)قٹز  ٲكرم ٲي SCDټبی زټٯيعی ٸ ثُٷي ٸ  آضيشٳي
ٲٹضز اثشلا ثٻ ايٵ ؾٷسضٰ ٪عاضـ قسٺ اؾز. زض ي٧ي اظ  100اٲطٸظ، س٣طيجبً 

طاز 05/0طبٶيٻ ٸ يب ثيكشط زض  ٲيٯي QTc 330ٲُبٮٗبر اذيط، ي٥  % اظ اٞ
ثطای انلاح(، ٸٮي ايٵ  bazettػبٲٗٻ ٲكبټسٺ قسٺ )ثب اؾشٟبزٺ اظ ٞطٲٹ٬ 
طاز ثسٸٴ ٖلاٲز ثٹزٶس ٸ ثط اؾبؼ ؾبث٣ٻ ی ثبٮيٷي ٸ ذبٶٹاز٪ي زاضای ذُط  اٞ

. ٶطخ ٲط٨ ٸ ٲيط ٸ قيٹٔ ايٵ (58)ثٹزٶس  ٦SQTSٱ سب ٲشٹؾٍ اثشلا ثٻ 
 .(59ٸ  57)ثيٳبضی زض زٸ ػٷؽ ٲكبثٻ اؾز 

، سكريم اثشلا ثٻ ايٵ HRS/EHRA/APHRSٲؼٳٕ ٲشرههيٵ 
 (54)طبٶيٻ اٖلاٰ ٦طزٺ اؾز.  ٲيٯي 360ثيكشط اظ  QTcؾٷسضٰ ضا ٲٷٹٌ ثٻ 

ا٢٭ ي٧ي اظ حس 360ثيكشط اظ  QTc ټٳچٷيٵ، زض اٞطازی ٦ٻ ثٻ ټٳطاٺ
قٹٶس: ٸػٹز ي٥  سكريم زازٺ ٲي SQTSٲٗيبضټبی ظيط ضا ټٱ زاضٶس، 

يب  SQTSی ذبٶٹاز٪ي  ټبی زذي٭، ؾبث٣ٻ ظا زض ي٧ي اظ غٴ ػٽف ثيٳبضی
SCD  ؾبٮ٫ي ٸ يب ظٶسٺ ٲبٶسٴ ٞطز ٲجشلا ثٻ  40سب ؾٵVT/VF  زض نٹضر

، ECG. اظ زي٫ط ٲكرهبر (54)ټبی ٢ٯجي زي٫ط  ٖسٰ اثشلا ثٻ ثيٳبضی
زض ٮيسټبی دطٺ ٦ٹضزيب٬، ثٻ ټٳطاٺ  Tټبی  سٹاٴ ثٻ اٸع ٪طٞشٵ ٲٹع ٲي

ی  اقبضٺ ٦طز. ٞبنٯٻ STټبی  ُٗٻ٦ٹسبٺ ٸ يب ثسٸٴ ٸػٹز ٢ STټبی  ٢ُٗٻ
QT  زضSQTS  ٶٻ سٷٽب ذيٯي ٦ٹسبٺ اؾز، ثٯ٧ٻ ثب ٦بټف ٸ يب ٦ٹسبٺ ٶكسٴ

 .(60ٸ  50)سٹاٶس ثب يطثبٴ ٢ٯت ټٳبټٷ٩ قٹز  حيٵ ٸضظـ، ٶٳي
اظ ثيٳبضاٴ ٲجشلا، ػٽف غٶي ضا ٶكبٴ زازٺ  %18-40آظٲبيف غٶشي٥ زض 

 KCNH2ٲٗطٞي قس،  SQTS. اٸٮيٵ غٶي ٦ٻ ثطای (62ٸ  61)اؾز 
(SQTS1 ثٹز. سب ثٻ اٲطٸظ )غٴ زي٫ط ٲطسجٍ ثٻ  5SQTS اٶس  ٲٗطٞي قسٺ
زض اطط  SQTS3ٸ  SQTS1 ،SQTS2ټبی  . ظيط٪طٸٺ(63ٸ  54)

، KCNQ1ټبی ٦بٶب٬ دشبؾيٱ  ( زض غٴG.O.Fټبی اٞعايف ٖٳٯ٧طز ) ػٽف
KCNH2  ٸKCNJ2 سطسيت ثب  ٦ٻ ثٻ (64-66)قٹٶس  ايؼبز ٲيLQTS2 ،
LQTS1 ٸ ،LQTS7 ټبی  ٶيع ٲطسجٍ ټؿشٷس، زض حبٮي ٦ٻ ظيط ٪طٸٺ
SQTS4 ،SQTS5  ٸSQTS6 ټبی اظ زؾز زازٴ ٖٳٯ٧طز  ٶبقي اظ ػٽف

ايعٸٮٻ  SQTSنٹضر  سٹاٶس ثٻ ټبی ٦بٶب٬ ٦ٯؿيٱ ثٹزٺ ٸ ټٳچٷيٵ ٲي زض غٴ
(CACNA2D1 )(63) ټبی ثبٮيٷي ټط زٸی  ٸ يب ٸيػ٪يBrS  ٸSQTS 
(CACNA1C ،CACNB2 ْبټط قٹز )(67)ټبی ٲحسٸز  . ثطاؾبؼ زازٺ

 .(59ٸ  50)% سرٳيٵ ظزٺ قسٺ اؾز 80س٣طيجبً  SQTSٲٹػٹز، ٶٟٹش 
ی آټؿشٻ  ي٥ دطٸؾٻ PCCD(: PCCDثيٳبضی ټسايز ٢ٯجي ديكطٸٶسٺ )

َٹض ټٳعٲبٴ( ٸ يب ثسٸٴ آٴ ثط  اؾز ٦ٻ ثٻ ټٳطاٺ ثيٳبضی ؾبذشبضی ٢ٯت )ثٻ
 . (68)٪صاضز  ؾيؿشٱ ټسايز ٢ٯجي سأطيط ٲي

ی ٚيط ٢بث٭  اظ ٮحبِ ثبٮيٷي زض نٹضر ٸػٹز اذشلا٬ ټسايز ديكطٸٶسٺ
طاز ػٹاٴ )٦ٳشط اظ  سكريم زازٺ  PCCD، (54)ؾب٬(  50سٹييح زض اٞ

ي  قٹز. ضٸـ ٲي ٸ يب  2Dټبی سهٹيطثطزاضی ٲبٶٷس ا٦ٹ٦بضزيٹ٪طاٞ
ی ( ٢ٯت ثبيس ثطای قٷبؾبيي ثيٳبضMRIسهٹيطثطزاضی ضظٸٶبٶؽ ٲٛٷبَيؿي )

آظٲبيف غٶشي٥ ٲٳ٧ٵ اؾز زض  (54)ی ٢ٯجي ټٳعٲبٴ اٶؼبٰ قٹز  ثبٮ٣ٹٺ
نٹضر ټٳعٲبٴ  ثٻ PCCDايعٸٮٻ ٸ يب  PCCDاضظيبثي ثيٳبضاٴ ٲجشلا ثٻ 

ټبی قطٸٔ ظٸزضؼ(، ذهٹنبً  ټٳطاٺ ثيٳبضی ٢ٯجي ؾبذشبضی )ثٻ ٸيػٺ ق٧٭
ټبی  ی ذبٶٹاز٪ي ٲظجز ثطای ٸػٹز ٶبټٷؼبضی زض نٹضر ٸػٹز ؾبث٣ٻ

. دؽ اظ (54ٸ  2)زض ٶٓط ٪طٞشٻ قٹز  SCDؾبظ ٸ يب  ټسايز، ٦بقز يطثبٴ
زض قرم ٲٹضزٶٓط، آظٲبيف غٶشي٥  PCCDقٷبؾبيي ػٽف ٲؿجت 
قٹز  ( ثطای ثؿش٫بٴ زض ٲٗطو ذُط سٹنيٻ ٲيIٲرهٹل ػٽف )٦لاؼ 

زض اطط ػٽف  )ايعٸٮٻ (PCCDزض ٢ٯت ثب ؾبذشبض َجيٗي  PCCD. (50ٸ  2)
ٸ  SCN5A ،SCN1B ،SCN10A ،TRPM4 ،GJA5ټبی  زض غٴ
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KCNK17 ټبی  قٹز. ػٽف زض غٴ ايؼبز ٲيTBX5  ٸNKX2.5  ٲٷؼط
ی ٶب٢م ؾيؿشٱ ټسايز اذشهبني  ٸ سٹؾٗٻ connexin-40ثٻ ثيبٴ ٶب٢م 

 . (69ٸ  50)قٹز  ٲي
ي٥  CPVT: (CPVT)سب٦ي ٦بضزی ثُٷي چٷس ق٧ٯي ٦ش٧ٹ٬ آٲيٷطغي٥

ٲٹضٞي٥  دٯي VTی آزضٶطغي٥ ثب  ٸاؾُٻ اؾز ٦ٻ ثٻ اذشلا٬ ٸضاطشي آضيشٳي
سجسي٭ قٹز ٸ زض  VFقٹز ٦ٻ ٲٳ٧ٵ اؾز ثٻ  يب زٸ َطٞٻ ٲكرم ٲي

 SCDثيٳبضاٶي ٦ٻ زاضای ٢ٯت َجيٗي )اظ ٮحبِ ؾبذشبضی( ټؿشٷس، ٲٷؼط ثٻ 
سرٳيٵ ٶٟط  10000ٶٟط زض ټط  1، س٣طيجبً CPVT. ٶطخ اثشلا ثٻ (70)قٹز  ٲي

. ظٲبٶي ٦ٻ ٖلايٱ ديكطٞز ؾطيٗي زاضٶس، سكريم ايٵ (71)قٹز  ظزٺ ٲي
 .(50)اؾز ٦ٻ ا٪ط ثيٳبضی زضٲبٴ ٶكٹز ٲٷؼط ثٻ ٲط٨ ذٹاټس قس 

ی ضيبٶٹزيٵ  ٲبٶٷس ٪يطٶسٺ CPVTی ٲطسجٍ ثب  ټبی قٷبذشٻ قسٺ غٴ
(RYR2 ٸ )CASQ2 72)ټبی ٢ٯجي زض٪يطٶس  زض ټٳٹؾشبظی ٦ٯؿيٱ ؾٯٹ٬ 

% اظ ثيٳبضاٴ زاضای ٞٷٹسيخ قسيس 60زض ثيف اظ  RYR2. ػٽف زض (73ٸ 
CPVT (CPVT1ٸ اٮ٫ٹی )  (74)ٸضاطز آسٹظٸٲب٬ ٚبٮت زيسٺ قسٺ .
% 5سب ثيكشط اظ  CASQ2ٹر ٲط٦ت يب ټٳٹظي٫ٹر ټبی ټشطٸظي٫ ػٽف

. زض اٞطاز (2)( CPVT2زټس )آسٹظٸٲب٬ ٲٛٯٹة،  ٲٹاضز اثشلا ضا سك٧ي٭ ٲي
، TRDN (75)ټبی  ، ػٽف زض غٴCPVTټبی ثبضظ اثشلا ثٻ  زاضای ٸيػ٪ي

CALM1(76)، CALM3(77) ی  ټي َٹلاٶي قسٴ ٞبنٯٻٸ ٪بQT  زيسٺ
زض اٞطاز زاضای  CALM2ٸ  TECRLټبی  قسٺ اؾز. اذيطاً ػٽف زض غٴ

اٶس،  ، ٦ٻ دؽ اظ ايؿز ٢ٯجي ظٶسٺ ٲبٶسٺCPVTٸ  LQTSسٓبټطار ثبٮيٷي 
 .(79ٸ  78، 50)قٷبؾبيي قسٺ 

ی ثُٷي  قٹز ٦ٻ سب٦ي ٦بضزی زٸ َطٞٻ آظٲبيف غٶشي٥، ظٲبٶي سٹنيٻ ٲي
، يب آضيشٳي ٶبقي اظ اؾشطؼ ٖبَٟي VT(، چٷس ق٧ٯي VTٶبقي اظ ٸضظـ )

 .(2)زض ثيٳبض طجز قسٺ ثبقس 
( ٸ BrSټبی ثطٸ٪بزا ) ؾٷسضٰقبٲ٭  J waveټبی  ؾٷسضٰ: J wave ؾٷسضٰ
ٸ آضيشٳي ثُٷي  ECGثٹزٺ ٸ سٹؾٍ  ERS)زدلاضيعاؾيٹٴ ظٸزضؼ ) ؾٷسضٰ

. اٮ٫ٹی ضدلاضيعاؾيٹٴ ظٸزضؼ (80)قٹز  ی ظٶس٪ي ٲكرم ٲي سٽسيس٦ٷٷسٺ
٧بٜ زض ٢ؿٳز ، يب ي٥ ثطيس٪ي يب قJی  )اضسٟبٔ ٲشٳبيع ٶ٣ُٻ ECGزض 

ی  ٸػٹز زاقشٵ يب ٖسٰ ٸػٹز اضسٟبٔ ٢ُٗٻ ، ثسٸٴ ٸاثؿش٫ي ثٻQRSاٶشٽبيي 
STطاز ؾبٮٱ، ثٻ ( ثٻ ٸيػٺ زض ٸضظق٧بضاٴ، ثب ٶطخ  َٹض ٲ٧طض زض ػٹاٶبٴ ٸ اٞ

% زيسٺ قسٺ اؾز. زض ثيكشط ٲٹاضز، ايٵ ي٥ ٸيػ٪ي 40اثشلای ثيف اظ 
 . (80)اؾز  ECGذيٱ ثطای  ذٹـ
سيذي٧ب٬ ثب  ECGزض  covedسٹؾٍ ي٥ اٮ٫ٹی ٶٹٔ  BrSثطٸ٪بزا:  ؾٷسضٰ

ٲٷٟي دي زض دي زض ٮيسټبی دطٺ ٦ٹضزيب٬  Tثب ٲٹع  STی  اضظيبثي ٢ُٗٻ
(، زض ؾُٹح ٲرشٯٝ ٸ حؿبؾيز ثٻ سب٦ي آضيشٳي ثُٷي ٸ V3سب  V1ضاؾز )
SCD ٸػٹز زاقشٵ يب ٶساقشٵ سأذيط زض ضؾبٶبيي ٢ٯجي  ٸ ثسٸٴ ٸاثؿش٫ي ثٻ

ٶٟط اظ ټط  5سب  1زض ؾطاؾط ػٽبٴ  BrS. ٶطخ اثشلا ثٻ (80)قٹز  ٲكرم ٲي
ثطاثط  8زض آ٢بيبٴ  BrS. ٶطخ اثشلا ثٻ (81)ٶٟط سرٳيٵ ظزٺ قسٺ اؾز  10000

، زض SCDٸ  ICDثيكشط اؾز ٸ ټٳچٷيٵ ذُط اثشلا ثٻ ؾٷ٧ٹح، قٹ٤ 

. ثيكشطيٵ ٶطخ ثطٸظ ثيٳبضی زض (82)ټب اؾز  ٲطسجٻ ثيكشط اظ ذبٶٱ 3/3آ٢بيبٴ 
دٵ، سبيٯٷس ٸ ٞيٯيذيٵ، ٦ٻ ټبی آؾيبيي ٸ آؾيبی قط٢ي، ثٻ ذهٹل غا ٦كٹض

 .(50)زض ػٹاٶبٴ ټؿشٷس، ٸػٹز زاضز  SCDزاضای ثيكشطيٵ ٲٹاضز 
ی ذبٶٹاز٪ي  سكريم ثطٸ٪بزا ثط اؾبؼ ٲكرهبر ٞٷٹسيذي، ثبٮيٷي، ٸ ؾبث٣ٻ

ECG غٴ زض ايؼبز  20. ػٽف زض حسا٢٭ (50ٸ  2)قٹز  اٶؼبٰ ٲيBrS 
. ػٽف (84)اؾذٹضازي٥ ټؿشٷس  BrS. ا٦ظط ٲٹاضز اثشلای (83)زذي٭ اؾز 

. ػٽف اظ زؾز (85)اؾز  BrSسطيٵ ٖٯز اثشلا ثٻ  ، قبيCN5ASٕزض غٴ 
% اظ ٲٹاضز قسٺ، ٸ ػٽف زض 30زازٴ ٖٳٯ٧طز زض ايٵ غٴ ٲٷؼط ثٻ اثشلای 

. (86ٸ  85)% ثب٢ي ټؿشٷس 5 ټبی زي٫ط ػٳٗبً زٮي٭ ايؼبز ثيٳبضی زض غٴ
ټبی قبيٕ ضا ديسا ٦ٷس. ػٽف زض غٴ  سٹاٶس ٸاضيبٶز آظٲبيكبر غٶي ٲشٗسز ٲي

SCN5A  ٲٗٳٹلاً زض ثيٳبضاٴ ٲجشلا ثٻPCCD قٹز.  ټٱ زيسٺ ٲي 
عايف ٖٳٯ٧طز زض غٴ ضا  KCND3 (Kv4.3ټبی ٦بٶب٬ دشبؾيٱ،  ػٽف اٞ

)اظ َطي١ سٗبٲ٭ ثب  KCNE3)ٸاثؿشٻ ثٻ ػٷؽ( ٸ  ٦KCNE5ٷس(،  ٦س ٲي
Kv4.3عايف ػطيبٴ دشبؾيٱ ذبضػي ٸ ٶبدبيساض  ( ثٻ َٹض ٲؿش٣٭ ٲٷؼط ثٻ اٞ
قٹز  ضز ٲيزض ثًٗي ٲٹا BrS( ٸ ٲٷؼط ثٻ ايؼبز ٞٷٹسيخ Itoقٹز ) ٢ٯت ٲي

ٸ ظيطٸاحس  Kir6.1ی  سطسيت ٦س٦ٷٷسٺ ، ثٻABCC9ٸ  KCNJ8 (88ٸ  87)
2A ی ؾٹٮٟٹٶي٭ اٸضٺ ټؿشٷس، ٦ٻ ؾبذشبض ټشطٸ ا٦شبٲطي٥ ٦بٶب٬  ٪يطٶسٺ

. ػٽف (89)زټٷس  ٧ي٭ ٲي( ضا سكKATP) ATPدشبؾيٱ حؿبؼ ثٻ 
عايف ٖٳٯ٧طز زض غٴ ٪عاضـ قسٺ ٦ٻ زض  ABCC9ٸ يب  KCNJ8ټبی  اٞ
ثيٳبض غادٷي  236زض ٲيبٴ  (91ٸ  90)ټؿشٷس  BrSاضسجبٌ ثب ٞٷٹسيخ قسيس 

ضا ٶكبٴ  QTی ٦ٹسبٺ  ٲٹضز آٶٽب ٞبنٯٻ 3ٲٹضز، ٦ٻ  BrS ،4ٲجشلا ثٻ 
. ػٽف اظ زؾز زازٴ (91)ثٹزٶس  KCNH2زټٷس، زاضای ػٽف زض غٴ  ٲي

 CACNA1C ،CACNB2bټبی  ٖٳٯ٧طز زض ظيطٸاحس ٦بٶب٬ ٦ٯؿيٳي غٴ
قسٺ، زض ٶشيؼٻ ي٥  ICaLٲٷؼط ثٻ ٦بټف ػطيبٴ  CACNA2D1ٸ 

. (92ٸ  67)قٹز  ايؼبز ٲي QTcی ٦ٹسبٺ  ثٻ ټٳطاٺ ٞبنٯٻ BrSٞٷٹسيخ 
ی  ٸاؾُٻ اظ ثطٸ٪بزا ٦ٻ ثٻ زټس ٦ٻ ثٻ ػع ٶٹٖي قٹاټس ظيبزی ٶكبٴ ٲي

SCN5A قٹز،  ايؼبز ٲيBrS  (93)احشٳبلاً ي٥ ثيٳبضی اٮي٫ٹغٶي٥ اؾز. 
 ٸ چٷس ق٧ٯي: ٞبضٲب٦ٹغٶٹٲي٧ؽ

آظٲبيف غٶشي٥ ٲٳ٧ٵ اؾز ثطای  زٸظ ٸاضٞبضيٵ ٸ ٲ٣بٸٲز ثٻ ٦ٯٹديسٸ٪ط٬:
ثطضؾي زٸظ زاضٸ، يٗٷي حؿبؾيز ٸ ٲ٣بٸٲز ثٻ دبؾد زاضٸ ٲٹضز اؾشٟبزٺ ٢طاض 

طاز ثٻ  CYP2C9ټبی  سطسيت ثٻ ٖٯز ػٽف زض غٴ ث٫يطز، ٲظلاً ثًٗي اٞ
˃VKORC1 (1639 G( ٸ *3ٸ  *2)ٸاضيبٶز  A ٸ )CYP2C19 

ثٻ ٸاضٞبضيٵ ٲ٣بٸٲز يب حؿبؾيز ٸ  ( ٶؿجز*17ٸ  *3ٸ  *2اضيبٶز )ٸ
ی  . ثب ايٵ حب٬، اؾشٟبزٺ(94)اٶس  ثٻ ٦ٯٹديسٸ٪ط٬ ٲ٣بٸٲز ٶكبٴ زازٺ ٶؿجز

 ثبٮيٷي آٶٽب ټٳچٷبٴ ٲحسٸز اؾز.
سطٸٲجٹسي٥، قبٲ٭ سطٸٲجٹظ ٸضيسی ٸ  اٶ٣ٗبز زض ٞيجطيٷٹٮيع: اذشلالار

زټٯيعی، ٲٳ٧ٵ اؾز ثٻ ٖٯز ٶبټٷؼبضی زض ټٳٹؾشبظ اسٟب٠ ثيبٞشس. ٲ٣بزيط 
 vWF (von Willebrand( زض دلاؾٳب ٸ factor VIII) FVIIIثبلای 

factor .عايف احشٳب٬ اثشلای ٲؼسز ثٻ ثيٳبضی ٖطٸ٢ي ٲطسجٍ اؾز (، ثب اٞ
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( D1241E( ٲٷٟطز )ismnucleotide polymorph-single) SNPي٥ 
ټب،  زض دلاؾٳب ٲطسجٍ اؾز. ػٽف زض زي٫ط غٴ FVIIIثب سؼٳٕ  FVIIIزض 

(، ٞيجطيٷٹغٴ G20210A(، دطٸسطٸٲجيٵ )Arg506Gln) FVII ،FVٲظ٭ 
(c. ….455G˃ A ٸ )FXIII (Val34Leu ٶيع زض اذشلالار سطٸٲجٹسي٥ )

(، ٲٳ٧ٵ اؾز thrombomodulin) THBDزذي٭ ټؿشٷس. غٴ 
٦ٷٷسٺ زض سطٸٲجٹظ  ، ي٥ ٶ٣ف ٲحبٞٓزCؾبظی دطٸسئيٵ  ی ٞٗب٬ ٸاؾُٻ ثٻ

) يب  PROC (protein C ،)EPCRټبی  زاقشٻ ثبقس. سأطيط ػٽف زض غٴ
PROCRی اٶسٸسٯيبٮي دطٸسئيٵ  ، ٪يطٶسٺC ،)PROS1 (protein S ،)

SERPINC1 (antithrombin ٸ )TFPI (tissue factor pathway 

inhibitor ثط آثكبض اٶ٣ٗبزی ٪عاضـ قسٺ اؾز. ي٥ حصٜ/ايبٞٻ قسٴ )
4G/5G  1زض  675…زض ػبي٫بٺ-PAI (plasminogen activator 

1-inhibitor1ٖٷٹاٴ ٲ٣بزيط ثبلای  (، ثٻ-PAI (≈  ثيكشط زض 25ٲ٣ساض %
. (95)( سٗطيٝ قسٺ اؾز 5Gټبی  زض ٲ٣بيؿٻ ثب اٮ٭ 4Gحبٮز ټٳٹظي٫ٹر 

ٖٷٹاٴ ي٥ ٲٹيٹٔ ثحض ثطاٶ٫يع، ټيچ اسٟب٠ ٶٓطی زض  ثب ايٵ حب٬ ثٻ
 اؾشٟبزٺ اظ ايٵ اَلاٖبر زض زضٲبٶ٫بٺ ثطای ثيٳبضاٴ ٸػٹز ٶساضز.

 ی غٶشي٥: ٲكبٸضٺ
ټبی  ی غٶشي٥ ٦ٳ٥ ثٻ ٲطزٰ ثطای زض٤ ٸ اٶُجب٠ ديبٲس ټسٜ اظ ٲكبٸضٺ

ی  دعق٧ي، ضٸاٶكٷبؾي ٸ ذبٶٹاز٪ي ثيٳبضی غٶشي٧ي اؾز. ټٳچٷيٵ، ٲكبٸضٺ
غٶشي٥ سٹؾٍ ٲشرههبٴ ثٽساقز آٲٹظـ زيسٺ ٸ آ٪بٺ ٲظ٭ ٲكبٸضاٴ 

٪طزز.  غٶشي٥، دطؾشبضاٴ غٶشي٥ ٸ يب ٲشرههبٴ غٶشي٥ دعق٧ي اٶؼبٰ ٲي
ی ٢ج٭ اظ آظٲبيف ثطای  ٲبيف غٶشي٥ زضذٹاؾز قٹز، ٲكبٸضٺا٪ط اٶؼبٰ آظ

ټب  ټب ٸ ديبٲس ثيٷي قسٺ، ٲعايب، ٲحسٸزيز ثطضؾي اټساٜ، ٖٳٯ٧طز ديف
سٹاٶس ٶشيؼٻ ٸ  ی ذبٶٹاز٪ي ٸ ؾٵ ثطٸظ ٲي يطٸضی اؾز. اظ آٶؼب ٦ٻ ؾبث٣ٻ

سٟؿيط آظٲبيف غٶشي٥ ضا سحز سأطيط ٢طاض زټس، ٲكبٸضٺ ثبيس ٲشٷبؾت ثب آٴ 
ی ذبٶٹاز٪ي ؾٻ ٶؿ٭ زض ٢بٮت  ی ؾبث٣ٻ ٮيٵ ٢سٰ ٲٽٱ اضايٻثبقس. اٸ

ٶبٲٻ، ثطای قطح ؾبذشبض ذبٶٹازٺ، سكريم دعق٧ي ٸ ٖٯز ٲط٨  قؼطٺ
ټبی قٷبذشٻ قسٺ  ؾٷسضٰاؾز. ٪بټي آظٲبيف غٶشي٥ ثطای سأييس سكريم 

 ؾٷسضٰ(، X)ٲٹٶٹظٸٲي  Turner-rich-UL ؾٷسضٰثب زلاي٭ ذبل ٲظ٭ 
اٮيؽ  ؾٷسضٰ(، 5p( )حصٜ Cri du chatٞطيبز ٪طثٻ ) ؾٷسضٰ، 1P36حصٜ 

،  ؾٷسضٰ(، EVC2ٸ   EVC1ټبی ٸٴ ٦طٸٮس )غٴ ٲبضٞبٴ  ؾٷسضٰټٹٮز اٸضاٰ
ٶٹٶبٴ  ؾٷسضٰ، 22q11.2ضيع حصٜ  ؾٷسضٰ(، FBN1)ػٽف ټشطٸظي٫ٹر 

ٸيٯيبٲع ٸ  ؾٷسضٰ، 21ٸ  18ٸ  13ټبی  (، سطيعٸٲيPTPN11)ػٽف زض غٴ 
ټبيي ٦ٻ  قٹز. ثطای ثيٳبضی ٲيٸٮٝ ټيطـ ټٹضٴ زضذٹاؾز  ؾٷسضٰ

ټبی ثبٮيٷي ز٢ي١ ٲك٧ٹ٤ ثٻ ٖٯز س٥ غٶي آٶٽب  ی سكريم ٸؾيٯٻ ثٻ
قٹز. سٗييٵ سٹاٮي ٶؿ٭  ټبی س٥ غٶي اٶؼبٰ ٲي قٹٶس، سؼعيٻ ٸ سحٯي٭ ٲي

( WESی دبٶ٭ غٶي ٸ سٗييٵ سٹاٮي ٦٭ ا٪عٸٰ ) ثط دبيٻ NGSثٗسی قبٲ٭ 
ضٸٶس.  ٦بض ٲي ی ټشطٸغٴ ثٻټب ټبی ٲٗٳٹ٬ زض ثيٳبضی ی ٸاضيبٶز ثطای ٲكبټسٺ
ټبی ٢ٯجي زاضای ٖٯ٭ ٶبټٳ٫ٵ غٶشي٧ي ټؿشٷس. زض چٷيٵ  ثيكشط ثيٳبضی

آظٲبيف س٥ غٶي اضػحيز  ی دبٶ٭ غٶي ٶؿجز ثٻ ثط دبيٻ NGSاذشلالاسي، 
 زاضز.
 اٶساظ آيٷسٺ: چكٱ

ټبی  RNAاذيطاً، ثًٗي ٲُبٮٗبر ضٸی ثيٹٲبض٦طټبی ادي غٶشي٥، 
ذبضع ؾٯٹٮي   DNAٸ  lncRNA)ٸ  sncRNAٚيط٦س٪صاض ٦ٹچ٥ ٸ ثٯٷس )

ٲٷشكط قسٺ اؾز. ثٻ  CVD(، ثطای زض٤ ٲٟبټيٱ cfDNAيب ثسٸٴ ؾٯٹ٬ )
سٹاٶس ؾيؿشٳي  ( ٲيcell-induce pluripotent stem) iPSCsٖلاٸٺ، 

ټبی ثيٳبضاٴ ٞطاټٱ ٦ٷس.  ټبی قرهي ضٸی ؾٯٹ٬ ثطای آظٲبيف زضٲبٴ
ثٯٷس،  cRNAnٲُبٮٗبر ٶكبٴ زازٶس ٦ٻ زض دي ذبٲٹـ قسٴ ي٥ 

CAREL (related long noncoding -cardiac regeneration

ribonucleic acidټبی ٢ٯجي ضا ثٽجٹز  (، ٖٳٯ٧طز ٢ٯت ٸ س٧ظيط ؾٯٹ٬
، ٶيع ثبٖض sv-AZIN2ی ٚيط٦س٪صاض زي٫ط،  RNAثركس. ٲٽبض ي٥  ٲي

ٲعاحٱ  ncRNAټبی  قٹز. سٗسازی اظ ٲٹٮ٧ٹ٬ ټبی ٢ٯجي ٲي س٧ظيط ؾٯٹ٬
miRNA قٹٶس ٸ  ټب ٲشه٭ ٲي َٹض ٲؿش٣يٱ ثٻ دطٸسئيٵ ٸ يب ثٻقٹٶس  ٲي

 .(96)ټبی ٢ٯجي زذي٭ قٹٶس  ٲٳ٧ٵ اؾز زض س٧ظيط ؾٯٹ٬
ای ٲٹضز  َٹض ٪ؿشطزٺ ، ثٻCVDټبی زضٲبٶي ٲٹٮ٧ٹٮي زض  ثٻ ٖلاٸٺ، ضٸي٧طز

اؾش٣جب٬ ٢طاض ٪طٞشٻ، ٸيطايف غٶٹٰ ؾٹٲبسي٥ ثب اؾشٟبزٺ اظ ٞٷبٸضی 
Cas9-CRISPR ټبی اظ زؾز زازٴ ٖٳٯ٧طز  ثطای ټسٜ ٢طاض زازٴ ػٽف

، زض ٦جس ػٷيٵ ٲٹـ ثطای ٦بټف ؾُح ؾطٲي ٦ٯؿشطٸ٬ ٦٭ Pcsk9زض 
زض  Cas9-CRSPRقٹز. ثٻ ټٳيٵ سطسيت، اطط  دؽ اظ ظايٳبٴ اٖٳب٬ ٲي

ټبيذطسطٸٞي٥ ٦بضزيٹٲيٹدبسي ذبٶٹاز٪ي ٶبقي اظ  ټب زض ٲجشلايبٴ ثٻ  اٶؿبٴ
. ٪طٺ ٪كبيي اظ ٲ٧بٶيؿٱ (97)ثطضؾي قسٺ  MYBPC3ػٽف زض غٴ 

ثبٖض ضٸقٵ قسٴ ٶ٣ف زضٲبٴ قسٺ ٸ ضٸي٧طزټبی  CVDsٲٹٮ٧ٹٮي 
 ٦ٷس. ضا ٞطاټٱ ٲي CVDsطای زضٲبٶي ث

ٖٹا٢ت قسيسی زض ٦يٟيز ظٶس٪ي ثيٳبض زاقشٻ ٸ ثب  CVDسكريم اقشجبٺ 
ثطای  CVDٶطخ ث٣ب ٲطسجٍ اؾز. اؾشٟبزٺ اظ ثيٹٲبض٦طټبی اؾشبٶساضز ثطای 

ټبی ٶبسطيٹضسي٥  ټبی ٢ٯجي زض ٪طزـ ذٹٴ ٸ ؾُح دذشيس اضظيبثي سطٸدٹٶيٵ
ذبل ٸ حؿبؼ ٶيؿز.  ی ٦بٞي ثطای سكريم ظٸزضؼ ټٷٹظ ثٻ اٶساظٺ

ټبی ثيٹٮٹغي٧ي ٸ ٲٹٮ٧ٹٮي  ٖلاٸٺ ثط ايٵ، ديچيس٪ي سٗساز ظيبزی اظ ٲ٧بٶيؿٱ
قٹز اؾشٟبزٺ اظ ي٥ ثيٹٲبض٦ط  ټبی ٲرشٯٝ ثبٖض ٲي CVDٲكبټسٺ قسٺ زض 

ټبی  ncRNAثٻ سٷٽبيي ثطای سكريم زضؾز ٦بٞي ٶجبقس. زض حب٬ حبيط 
ذٹٴ، دشبٶؿي٭ ظيبزی ضا زٮي٭ ٞطاٸاٶي ٸ دبيساضی ظيبز زض  زض ٪طزـ ذٹٴ ثٻ

سٹاٶٷس ٲٗيبض اضظقٳٷسی ثطای ٪عاضـ  ٖٷٹاٴ ثيٹٲبض٦ط ٶكبٴ زازٺ ٸ ٲي ثٻ
ٖٷٹاٴ اثعاضټبی  ټب ثٻ ncRNAٻ زټٷس. ثٷبثطايٵ، يٸيٗيز ؾلاٲز ٢ٯت اضا

اٶس ٸ ٲٳ٧ٵ اؾز ثٻ سكريم ٸ  ٚيط سٽبػٳي ثبٮ٣ٹٺ ٶكبٴ زازٺ قسٺ
ټبی ثٽساقشي ٲشٷبؾت ثب ټط ٞطز ٸ  ، اٲ٧بٴ ٲطا٢جزCVDآ٪ٽي  ديف

٦بټف ثبض اػشٳبٖي ٸ ا٢شهبزی ٲطسجٍ ثب آٴ ٦ٳ٥ ٦ٷٷس. ثب ايٵ حب٬، 
سٹاٶس سحز سأطيط ؾٵ، ػٷؽ ٸ زاضٸټبی  ټب ٲي ncRNAٲكرهبر ثيبٴ 

دعق٧ي ثبقس، ٦ٻ ٲٳ٧ٵ اؾز ديچيس٪ي ثيكشطی ضا ثٻ زض٤ ٲب اظ 
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ncRNA  ټب زضCVDط ايٵ، سب ثٻ اٲطٸظ، ٣ٍٞ سٗساز ټب ايبٞٻ ٦ٷس. ٖلاٸٺ ث
اؾشبٶساضز، اضظـ  ٦CVDٳي اظ ٲُبٮٗبر زض ٲ٣بيؿٻ ثب ٲبض٦طټبی 

اٶس؛ ثب ايٵ حب٬ ٚبٮجبً  ضا ٪عاضـ ٦طزٺ ncRNAسكريهي ٞطزی ثبلاسطی اظ 
ټبی  قٹز يب ثب ٲبض٦ط ټب اؾشٟبزٺ ٲي ncRNAټٷ٫بٲي ٦ٻ ٲؼٳٹٖٻ ای اظ 

٦ٷس. ا٦ظط  جٹز ديسا ٲيقٹز، ايٵ ٲ٣ساض ثٽ سط٦يت ٲي CVDاؾشبٶساضز 
سط، ثب ثطذي  ی ٦ٹچ٥ ٲُبٮٗبر زاضای حؼٱ ٶٳٹٶٻ

( احشٳبٮي ٲطسجٍ )ٲٷ٣ُٻ، ٢ٹٲيز، ؾٵ، ٲٹ٢ٗيز cofoundersثٷيبٶ٫صاضاٴ)
قٹز ٸ ي٥ دي٫يطی ٦ٹسبٺ ٲسر، ق٧بض ثيٹٲبض٦ط ايسٺ  اػشٳبٖي( ٲكرم ٲي

 miR-1ټب ٲظ٭  ٦ncRNAٷس. ػبٮت سٹػٻ اؾز ٦ٻ ثًٗي  آ٬ ضا ذٷظي ٲي
زض چٷسيٵ ثيٳبضی ٪عاضـ  lncRNA HOTAIRل ٲبټيچٻ ٸ ٲرهٹ

اؾز،  CVDی ٸيػ٪ي ي٥ ثيٹٲبض٦ط ٖٳٹٲي  زټٷسٺ اٶس، ٦ٻ ايٵ ٶكبٴ قسٺ
ضؾس ثطذي زي٫ط زاضای ٸيػ٪ي ثيٳبضی ټؿشٷس.  ٶٓط ٲي زض حبٮي ٦ٻ ثٻ

ٖٷٹاٴ ثيٹٲبض٦طټبی ثط  ټب ٸ ٶ٣ف آٶٽب ثٻ ncRNAټبی ػسيس زض ٲٹضز  يبٞشٻ
ی  . ثب ٸػٹز حؼٱ ٪ؿشطزٺ(98)قٹز  ٧طض ٪عاضـ ٲيَٹض ٲ ی ذٹٴ ثٻ دبيٻ
ټبی دلاؾٳب، ٪ٷؼبٶسٴ آٶٽب زض  ncRNAٸ  CVDټبی  زازٺ

 . (99)ټبی دعق٧ي زض آيٷسٺ اسٟب٠ ذٹاټس اٞشبز  زؾشٹضاٮٗٳ٭

 تشکز و قدردانی

 ايٵ سح٣ي١ اظ ټيچ ؾبظٲبٶي ټعيٷٻ دػٸټكي زضيبٞز ٶ٧طزٺ اؾز.
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Abstract: 
 

Cardiovascular disease (CVD) is the leading cause of death worldwide, accounting for more than 17.9 million deaths a 
year. Various factors are involved in the disease's development, including lifestyle, nutrition, environment, and genetic 
factors. Genetics is one of the main causes of CVD because of the familial accumulation of these diseases especially in 
countries with traditional cultures. As a result, cardiologists need to be aware of the genetic background of CVD and how 
to use genetic testing to diagnose and find therapeutic solutions. Here, the genetic basis of various CVDs, especially those 
with single-gene inheritance, diagnostic methods, and advanced genetic diagnostic techniques are reviewed. Also, for each 
disease, candidate genes, and molecular genetic techniques appropriately to diagnose are suggested and introduced. 
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