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از  يكيو  ينهآم يدهاياس يسماختلال در متابول ترين يعشا) PKU( ياكتونور يلفن يماريبماهي 

، يرانيا يتدر جمع PKU يماريب يفراوان. است يذهن يعلل شناخته شده عقب ماندگ ينمهمتر

 يگزارش شده برا يتولد زنده گزارش شده است، كه تقريبا مشابه فراوان 3627نفر در هر يك

 يماريعامل ب PAHدر ژن  يونموتاس يانفراو يينمطالعه، تع يناز ا هدف. است يهترك يتجمع

PKU مبتلا به  يشاوندخو يرغ يمارب 150منظور،  ينبه ا. است يرانيا يتدر جمعPKU يككلاس 

 ، IVS10-11g>a،R261Q ،364LdelG  ،L333F ،R252W،R261Xجهش  10 يبرا) آلل 300(

IVS11nt1g>c ،R408W ،R408Q  وS67P يكاستفاده از تكن اب PCR-RFLP قرار  يمورد بررس

و  IVS10-11g>a ،R261Q ،IVS11nt1g>cمورد مطالعه  هاي در نمونه يعشا هاي جهش. گرفتند

R252W 6فوق،  يعشا هاي علاوه بر جهش. باشد يم% 7/4و % 7/6، %9، %7/21 يبا فراوان يببه ترت 

با ) R408W ,R408Q ,S67P(0.33%)و  R261X(4%)،364LdelG(3.7%)  ،L333F(2%)( يگرجهش د

 يصتشخ يبرا يدي، ابزار مفمطالعات ينحاصل از ا يجنتا. شدند ييشناسا ييننسبتا پا يفراوان

  .باشد يايراني م يتدر جمع ينناقل يينو تع  PKUيماريب يملكول
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