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های درگير در محور استروئيدوژنيک کننده رونويسی از ژن، که تنظيمNR5A1ژن 

برخی از  .باشدای میهيپوفيز است، عضوی از خانواده رسپتورهای هسته-هيپوتالاموس

 c.392C>Tو  c.712G>A، c.634G>A، c.571C>Tهای موجود در اين ژن از قبيل موتاسيون

هدف از اين مطالعه بررسی ارتباط . زايی ارتباط داشته باشدتواند با اختلالات اسپرممی

در اين . با ناباروری در مردان است NR5A1ژن  C>T 336و ترانزيشن  G>C363 ترانسورژن

عنوان گروه کنترل، نمونه خون تهيه مرد بارور، به 05مرد نابارور و  02شاهدی، از -عه موردمطال

موجود  C>T336و  G>C363ژنومی افراد بيمار و کنترل، ژنوتيپ  DNAپس از استخراج . شد

، آناليز آماری G>C363در مورد جابجايی . شدتعيين  RFLP-PCRبا کمک  NR5A1در ژن 

ا يو (  =61/1ORو % 33/2P=، 06/6-36/2= CI 15) GCهای از ژنوتيپ کينشان داد که هيچ 

CC (36/2P=، 31/33-13/2= CI 15 % 33/3وOR=)  با ناباروری ايديوپاتيک مردان ارتباط

اما . بود( =OR 01/0 و P،50/0-65/2 CI=15%=02/2)هم فاقد ارتباط با ناباوری  Cآلل . ندارد

-و بقيه نمونه هبود CTمونه در گروه شاهد دارای ژنوتيپ ک ني، فقط C>T336در مورد جايگاه 

-P، 01/3= 50/2)فاقد ارتباط با ناباروری مردان  CTبنابراين ژنوتيپ . داشتند CCها ژنوتيپ 

21/1 =CI15 % 35/2و OR= )تواند های فوق، نمیمطالعه نشان داد جابجايی اين هایافتهي. بود

نياز به بررسی رابطه  و بنابراين بتلا به ناباروری ناشناخته باشدمارکر مناسبی جهت استعداد ژنتيکی ا

 .تک نوکلئوتيدی اين ژن با ناباروری مردان است هایجهشساير 

 

 های کليدی واژه
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ناباروری در . دلايل ناباروری در مردان، اغلب ناشناخته است

علت به دارند، عمدتاً یمردانی که سابقه خانوادگی نابارو

 .Cantu et al)باشد های اتوزوم غالب يا مغلوب میموتاسیون

1981; Tuerlings et al. 2002; Gianotten et al. 2004 .)

-و حذف( سندرم کلاين فلتر مانند)می های کروموزوناهنجاری

مردان نابارور ديده  درصد 11، در Yهای بازوی بلند کروموزوم 

اگرچه مطالعات روی (. McLachlan et al. 2010)شود می

های زيادی در ناباروری مردان نقش دهد که ژنجوندگان نشان می

 خوبی در ناباروری مردان در انسانها بهدارد اما نقش اين ژن

ها در ناباروری که نقش آن یهای مهماز ژن. مشخص نیست

با اختلالات  مرتبط) AURKCتوان به مردان مشخص شد می

مرتبط با ) SPATA16، (بزرگی سر و ايجاد چند فلاژلا در اسپرم

مرتبط با اختلالات مغلوب در ) CATSPER1، (گلوبوزوسپرمیا

 MTHFR، (اسپرممرتبط با اختلالات حرکتی )داينئین ، (ناباروری

 Bashamboo et)اشاره کرد  NR5A1ژن و  (مرتبط با الیگواسپرمیا)

al. 2010; O’Flynn et al. 2010; Karimian and Colagar, 

2014; Nikzad et al. 2015.)  

 ای،هسته رسپتورهای خانواده از عضو يک عنوانبه ،NR5A1 ژن

 محور در درگیر هایژن رونويسی کننده تنظیم نقش

 .Morohashi et al) دارد را هیپوفیز-هیپوتالاموس ستروئیدوژنیکا

1992; Luo et al. 1994 .) اين ژن که همچنین تحت عنوان فاکتور

اتصال به   دمینک يگذاری شد دارای نیز نام 1 استروئیدوژنیک

DNA ،يک 3يک ناحیه لولای انعطاف پذير، 2شامل انگشت روی ،

 Krylova et)باشد عملکردی می امنهداتصال به لیگاند و دو  دامنه

al. 2005; Sablin et al. 2009; Hoivik et al. 2010 .) مولکول

NR5A1 های سرتولی و لیديگ بیضه در حال تکوين، در سلول

های سرتولی قبل از بلوغ، بیضه بزرگسالان، انواع متعدد سلول

ر شود و به صورت مونومهای جنینی و تخمدان بالغ بیان میسلول

 .Ikeda et al. 1994; Morohashi et al)شود متصل می  DNAبه 

1994; Hanley et al. 1999 .)تنظیم مثبت  اين مولکول باSOX9
4 

                                                           
1 Domain 
2
 Zinc fingers 

3
 Flexible hinge region  

4
 Sex determining region Y-box9 

در تمايز بیضه پستانداران نقش  (AMH) 2آنتی مولرين و هورمون

(. Lin and Achermann, 2008; Sekido et al. 2008)دارد 

اکتورهای درگیر در متابولیسم ، بیان بسیاری از فNR5A1مولکول 

 HMG-CoAهای استروئیدی مثل کلسترول و بیوسنتز هورمون

-بی -3،  (StAR)، پروتئین تنظیم کننده استروئیدوژنیک 6ردوکتاز

و چندين سیتوکروم   (3bHSD)هیدروکسی استروئید دهیدروژناز 

P450 کند استروئید هیدروکسیلاز را تعديل می(Lin and 

Achermann, 2008 .) جهش در ژنNR5A1  با طیف وسیعی از

ها، شامل هیبريد گنادی و ناکفايتی تخمدانی اولیه نیز فنوتیپ

 ;Lin and Achermann, 2008; Sekido et al. 2008)ارتباط دارد 

Lourenco et al., 2009 .) ژنNR5A1 دارای دو جهش مهم ،

G>C36   وC>T3 6 احیه ها در نهر دوی اين جابجايی. باشدمی

  G>C36 4ترانسورژن(. A1شکل ) شودديده می NR5A1اگزونی 

پروتتئین  123سبب جابجايی آلانین به جای گلايسین در جايگاه 

(Gly123Ala )ترانسورژنکه در حالی شودمی G>C36   سبب

 124جای پرولین در جايگاه جايگزينی اسید آمینه لوسین به

ف از اين مطالعه هد. شودمیNR5A1 (Pro129Leu )پروتئین 

با ناباروری  NR5A1بررسی ارتباط اين دو جابجايی در ژن 

 .ايديوپاتیک مردان است

 

  هامواد و روش

 گروه بیمار و شاهد

 IVFمرکز به مراجعه کننده مرد  142در اين مطالعه از تعداد 

 مرد نابارور با میانگین سنی 1 بابل ( س)بیمارستان فاطمه الزهرا 

مرد سالم با میانگین  2 عنوان گروه بیمار و به 31/ 4 ± 24/2

از هريک  .انتخاب شد شاهدعنوان گروه به 2/32  ± 21/2 سنی

های لیتر خون در داخل تیوبمیلی دواز افراد سالم و بیمار مقدار 

 -C21° یترات سديم، جمع آوری و درساستريل حاوی ضدانعقاد 

يت آگاهانه مورد همه افراد مورد مطالعه، فرم رضا. ذخیره شد

 .تايید کمیته اخلاق دانشگاه علوم پزشکی بابل را امضاء کردند

                                                           
5 Anti Mullerian Hormone 
6
 3-hydroxy-3-methylglutaryl-coenzyme A reductase 

7
 Steroidogenic acute regulatory protein 

8
 3-beta–hydroxysteroid dehydrogenase 

9
 Transversion 

  مقدمه
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  PCR-RFLPو  DNAاستخراج 

DNG-plusژنومی با استفاده از کیت  DNAاستخراج 
TM

  

(SinaClon; Iran )کیفیت و غلظت انجام شد وDNA   استخراج

 Sambrook and)شده توسط اسپکتروفتومتری به روش عمومی 

Russell 2001) اختصاصی  آغازگرهایبرای طراحی . انجام شد

ژن  C>T3 6و   G>C36های جهت تکثیر ناحیه حاوی جابجايی

NR5A1بانک ژنی  از ، ابتدا توالی کامل ژنNCBI  بدست آمد

(Accession No: NC_000009 ) رها توسط نرم افزارآغازگو 

Oligo6  طراحی و توسط شرکت Bioneer (کره جنوبی ) سنتز

و   G>C36تکثیر ناحیه حاوی  جهت(. 1 جدول)دند ش

C>T3 6 ،PCR  در حجمµl 22  شاملµM 2/1  ک از ياز هر

 mM 2/1؛ dNTPمخلوط  µM 2/1های رفت و برگشت؛ آغازگر

 Taqآنزيم  U 2/1الگو و  یDNAنانوگرم  ؛ MgCl2محلول 

توسط دستگاه  PCR واکنش. انجام شد (سینا ژن) پلیمراز

و با شرايط دمای واسرشت  (peqSTAR: German) ترموسايکلر

تکراری با دمای  چرخه 32دقیقه همراه با  2مدت به C44˚اولیه 

 G>Cبرای C22˚ثانیه، دمای اتصال 31مدت به C44˚واسرشت 

 C 2˚ثانیه و دمای بسط  31به مدت  C>T3 6برای  C22˚و   36

 .شد انجام دقیقه 4به مدت  C 2˚ثانیه و بسط نهايی  42مدت به

 .ارائه شد 1در جدول  PCRطول محصولات 

با استفاده از ، C>T3 6و   G>C36های موتانتمطالعه ژنوتیپ  

برای اين منظور . انجام شد 1مطابق جدول و  PCR-RFLPتکنیک 

 F2/R2و (  G>C36حاوی ) F1/R1 آغازگر PCRمحصولات 

 BanIو  ApaIترتیب با استفاده از آنزيم به( C>T3 6حاوی )

ها، نمونه به منظور تعیین ژنوتیپ. ورد هضم آنزيمی قرار گرفتندم

 دو در ژل آگارز C>T3 6برای موتاسیون  الگوی هضم آنزيمی

 هشت پلی اکريل آمید در ژل  G>C36برای موتاسیون  و درصد

 11های آگارز با اتیديوم برمايد همچنین ژل .درصد بررسی شد

يل آمید با نیترات نقره به لیتر و ژل پلی آکرمیکروگرم در میلی

 Sambrook and Russell)آمیزی شدند روش عمومی رنگ

2001.) 

 

 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

  G>C36و  G>T3 6های باشد و جهشاگزون می 4که دارای  NR5A1نقشه ژنی ( A. شماتیک و الگوی هضم آنزيمی در ژل آگارز و پلی اکريل آمید، NR5A1نقشه ژن  -1شکل 

ژنوتیپ  (3؛ ستونCTژنوتیپ  (2؛ ستونPCRمحصول  (1؛ ستونجفت بازی 21مارکر  (M ستون .در ژل آگارز G>T3 6 یشماتیک و الگوی ژنوتیپ( B قرار دارند؛ 3زون شماره روی اگ

CC ؛C )یشماتیک و الگوی ژنوتیپ G>C36  ستون .در ژل پلی آکريل آمیدM)  ژنوتیپ  (1؛ ستونجفت بازی 21مارکرCCژنوتیپ  (2؛ ستونGCژنوتیپ  (3ستون ؛GG. 
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 آماریتجزيه و تحلیل 

  G>C36 های جهش برای مقايسه توزيع فراوانی آللی و ژنوتیپی

در گروه کنترل و بیمار از تست مربع کای استفاده  C>T3 6و 

های مورد مطالعه با برای تعیین ارتباط نسبی واريته ORاز . شد

 16نسخه  SPSSافزار با نرم هاتجزيه داده. ناباروری استفاده شد

 .انجام شد
 

و با کمک  PCR-RFLPوسیله روش هب  G>C36تعیین ژنوتیپ 

جفت  124 پس از هضم آنزيمی قطعه. انجام شد ApaIآنزيم 

و  126 قطعاتدارای ( GG)های با ژنوتیپ وحشی ، نمونهبازی

فقط ( CC)های موتانت که نمونهحالیبودند درجفت بازی   2

( GC)وزيگوت های هترو نمونهجفت باز  124با  دارای يک باند

روی ژل آکريل آمید جفت بازی   2و  126، 124دارای سه باند 

 BanIاز آنزيم  C>T3 6جهت تعیین ژنوتیپ  (.B1 شکل)بودند 

های نشان داده شد، نمونه C1طور که در شکل همان. استفاده شد

و فقط  هبودجفت بازی  136 و 234دارای دو باند ، CCبا ژنوتیپ 

جفت  1 3و  234 ،136 باند 3دارای يک نمونه هتروزيگوت 

که نمونه فاقد برش با ژنوتیپ بود در حالی زروی ژل آگاربازی 

TTيافت نشد ،. 

در گروه کنترل   CC36و   GG36  ،GC36های فراوانی ژنوتیپ

و صفر درصد بود  درصد 33/21، درصد 44/ 6ترتیب برابر با به

و  1 / 2، 11/41برابر  ها در افراد نابارورکه اين فراوانیحالیدر

يک آنالیز آماری نشان داد که هیچ(. 2جدول ) درصد بود 43/11

و  GC ( 43/1P=، 26/6-46/1CI= 42%های از ژنوتیپ

64/1OR= ) و ياCC (46/1P=، 41/ 4-13/1CI= 42%  و

3 /3OR= )همچنین حاملین آلل . با ناباروری مردان ارتباط ندارد

C (GC+CC ) ابتلا به ناباروری نبودند هم در معرض ريسک

(31/1P=، 12/ -22/1= CI 42 % 1/ 4وOR=)  مقايسه فراوانی

آللی بین گروه کنترل و بیمار هم نشان داد که اين آلل فاقد ارتباط 

و  21/1P=، 22/ -62/1CI= 42%)باشد با ناباوری می

21/2OR=) . در مورد جايگاهC>T3 6 فقط يک نمونه در گروه ،

 CCها دارای ژنوتیپ بود و بقیه نمونه CTوتیپ کنترل دارای ژن

و  CT ( 22/1P=،  4/ -11/1CI= 42%بنابراين ژنوتیپ . بودند

32/1OR=)  لل آوT ( 23/1P=،   / -11/1CI= 42%  و

32/1OR=) فاقد ارتباط با ناباروری مردان بود. 

 

 بحث

 تواندمی هاآن توسط شده کد پروتئین که هستند متعددی هایژن

-می هاژن اين جمله از. باشد داشته اساسی نقش گنادها کوينت در

 اشاره SRY و DAX1، WT1، WNT4، SOX9، NR5A1 به توان

 جنینی دوران در جنسیتی تکوين کنترل در NR5A1 پروتئین. کرد

 سلولی درون رونويسی فاکتور يک پروتئین اين. دارد نقش بلوغ و

 دوران در SF1 نپروتئی. شودمی کد NR5A1 ژن توسط که است

 SRY (Sex-determining region Y) پروتئین همراه به جنینی

 دهدمی تشکیل SOX9 بیان افزايش جهت رونويسی کمپلکس

(Sekido et al. 2008). ژن محصول SRY سلول تمايز باعث که-

 اتصال دمین دارای می شود سرتولی هایسلول به سازپیش های

(HMG)-box به ريقط اين از که باشدمی DNA شودمی متصل 

(Koopman et al. 1991.) خانواده هایژن SOX همین دارای هم 

 هایجايگاه(. Sekido et al. 2008) باشندمی box-(HMG) دمین

 SOX9 ژن تنظیمی ناحیه به SF1 و SRY هایپروتئین اتصال

 در رونويسی فاکتور دو اين بنابراين. باشدمی هم به نزديک

 شوندمی SOX9 بیان افزايش باعث و گرفته رقرا هم مجاورت

(McElreavey et a. 1993 .)ژن خاموشی از پس SRY، ژن بیان 

 های محدودکننده و محصولات هضم آنزيمی، طول قطعات تکثیر شده، آنزيمآغازگرهاتوالی  -1جدول 

SNP 
نام 

 آغازگر
 (2'-3') توالی آغازگر

اندازه 

محصولات 

PCR  به

 جفت باز

 برشیآنزيم 

 bp)طول محصولات هضم آنزيمی

ژنوتیپ 

 وحشی

ژنوتیپ 

 موتانت

وتیپ ژن

 هتروزيگوت

G>C36  F1 5'- CGGGCCAATGGCTTCAAGCTGGAG 124 ApaI 126, 2  124 124, 126, 2  
R1 5'- CAAAGTCGCCCAGTGGCCCAGC 

C>T3 6 F2 5'- GAGAGAGCGGTCAGATTTGTTTGG 3 1 BanI 136 ,234 3 1 3 1, 234, 136 
R2 5'- CGGCCATGGGCAGTGCTGGGGC 

  نتایج

 [
 D

O
R

: 2
0.

10
01

.1
.2

00
84

43
9.

13
95

.1
1.

1.
2.

5 
] 

 [
 D

ow
nl

oa
de

d 
fr

om
 m

g.
ge

ne
tic

s.
ir

 o
n 

20
25

-1
2-

20
 ]

 

                               4 / 8

https://dor.isc.ac/dor/20.1001.1.20084439.1395.11.1.2.5
https://mg.genetics.ir/article-1-1391-en.html


 کارانو هم زاده کلاگراباصلت حسين  ...C>T336و  G>C363عدم ارتباط دو جهش 
 

 1315 بهار/ 1شماره / یازدهمدوره / ژنتیک نوین 11

 

SOX9 مانند فاکتورهايی وسیلههب SF1 بالا سرتولی هایسلول در 

 De) شوندمی سرتولی هایسلول تمايز باعث و ماندمی باقی

santa Barbara et al. 1998 .)پروتئین همچنین SOX9 همراه هب 

SF1 جمله از دست پايین هایژن برای رونويسی کمپلکس يک 

 .(Arango et al. 1999)  دهدمی تشکیل مولرين آنتی هورمون

 مجرای تکوين مهار باعث خود نوبه به مولرين آنتی هورمون

 پروتئین بنابراين. (Behringer 1994) شودمی نر جنس در مولرين

SF1 با کنشبرهم بوسیله SOX9 و SRY در کلیدی هاینقش 

 هر پس. دارد هاآن بعدی عملکردهای در و نر گنادهای تکوين

 سیستم و نر گنادهای تکوين تواندمی NR5A1 ژن در تغییر نوع

تا به امروز مطالعات  .دهد قرار تأثیر تحت را مردان تولیدمثلی

ه با ناباروری در مردان انجام شد NR5A1اندکی روی ارتباط ژن 

عنوان ه، قبلا بNR5A1در ژن   های بدمعنیتاسیونمو. است

 ه استابتلا به ناباروری در مردان گزارش شد در خطرپر  یفاکتور

(Bashamboo et al. 2010.) که ژن از آنجاNR5A1  در حرکت

باشد، بنابراين در اين مطالعه افراد نابارور که دچار اسپرم دخیل می

 نتايج . بودند انتخاب شدند (آستنواسپرم)اختلالات حرکتی اسپرم 

 ژن C>T3 6و   G>C36جهش  مطالعه نشان داد که دواين 

NR5A1 همچنین نتايج . با آستنواسپرمی در مردان ارتباط ندارد

ها در جمعیت مورد مطالعه ما نشان داد که فراوانی اين جهش

که ، C>T3 6خصوص در مورد جهش به .باشدبسیار پايین می

بود و بقیه  CTگروه کنترل دارای ژنوتیپ فقط يک نمونه در 

 .Bashamboo et al مطالعه .بودند CCها دارای ژنوتیپ نمونه

با بسیاری از اختلالات اسپرمی  NR5A1نشان داد که ژن ( 2010)

ها همچنین نشان دادند که افراد آن. با دلايل ناشناخته ارتباط دارد

ت اندوکرين هم ها با خطر اختلالاآزواسپرم مورد مطالعه آن

ها سطح افراد مورد مطالعه آن درصد 12-12 حدود. مواجه هستند

ای از اين افراد گروه عمده. بالايی داشتند LHتستوسترون پايین و 

اين هايی که موتاسیون. بودند NR5A1دچار موتاسیون در ژن 

گزارش کردند، در ناحیه لولا و يا ناحیه اتصال به لیگاند  محققین

و   G>C36ها نشان داد که نتايج مطالعه آن. واقع شدپروتئین 

C>T3 6 از طرفی . در نواحی مرکزی و شمالی آفريقا وجود دارد

-هم نشان داد که اين موتاسیون  .Lourenco et al (2009) مطالعه

                                                           
1 Missense 

اين مسئله نشان . ها در يک دختر بومی غرب آفريقا وجود دارد

های غیر جمعیتر ها، ددهد که فراوانی اين موتاسیونمی

فراوانی . کمتر استجمعیت قفقازی و يا آسیايی  مانندآفريقايی، 

اکثرا افراد گروه . بودها در افراد با سن بالاتر، بیشتر اين جهش

بنابراين . ها بودند، سن بالايی داشتندنابارور که دارای اين جهش

تر شان بیشافراد دارای اين جهش با افزايش سن رسد کهنظر میبه

عنوان يک بنابراين سن به. در معرض ابتلا به ناباروری قرار گیرند

 .Bashamboo et al) شودمیفاکتور محیطی اصلی در نظر گرفته 

که اين  ها در گروه کنترل نشان داداما فقدان اين جهش .(2010

 Bashamboo) باشندها دارای فروانی پايینی در جمعیت میجهش

et al. 2010 .)اين دو موتاسیون، واريته  بر خلافGly146Ala 

(rs1110061 )4روی  برای در مطالعه. باشدتر از بقیه میرايج   

مشخص شد  NR5A1های مرد نابارور برای غربالگری موتاسیون

و  Gly165Arg ،Asp257Asn که سه موتاسیون بدمعنی

Ile323Thr  در مردان آزواسپرم، کريپتواسپرم و الیگواسپرم يافت

ها نیز در ناحیه لولايی اين موتاسیون(. Röpke et al. 2013)شد 

. و اتصال به لیگاند پروتئین بودند( 42-222آمینواسیدهای )

های در ناحیه لولايی و موتاسیون Gly165Argموتاسیون 

Asp257Asn  وIle323Thr  در ناحیه اتصال به لیگاند پروتئین

 ی مذکور راهاوتاسیونفراوانی م، .Röpke et al (2013) .يافت شد

در که در حالی کردنددرصد گزارش  يک، حدود در مردان نابارور

و  Gly123Ala)های مورد بررسی موتاسیونمطالعه ديگر 

Pro129Leu ) گزارش شد درصد 4در مردان نابارور حدود 

(Bashamboo et al. 2010) .دلیلاختلافات می تواند به  علت 

های مورد مطالعه و ژنتیکی جمعیت اختلافات نژادی، جغرافیايی

 NR5A1در ژن  موتاسیون موجود Röpke et al.  ،11(2013) .باشد

هايی را در افراد نابارور بررسی کردند و نشان دادند همه موتاسیون

که يا در ناحیه اتصال  بودهها بررسی کردند از نوع بدمعنی که آن

 11از میان . شتوجود دابه لیگاند و يا ناحیه لولايی پروتئین 

دارای فراوانی بالايی در  c.437G>Cموتاسیون، فقط موتاسیون 

داری در افراد به طور معنی البته فراوانی اين جهش. جمعیت بود

 . (Röpke et al. 2013) نابارور هم بالا بود

(2010) . Bashamboo et alها را بسیار موتاسیون هم فراوانی اين

 زياد فراوانی با هایمورفیسمپلی همطالع. پايین گزارش کردند
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 هم را کم فراوانی با هایموتاسیون محققان، اما باشدمی ترمرسوم

 دو et al.  Tu¨ttelmann(2009) طور مثالبه. کنندمی مطالعه

 افراد در را پروتامین ژن در c.102G>T و c.54G>A نادر جهش

 محققان گروه ديگری از همچنین .کردند بررسی نابارور

کردند  بررسی را CFTR ژن در موجود هایموتاسیون

(Meschede et al. 1997) .نادر موتاسیون دو مطالعه حاضر، در 

 ايرانی، مردان جمعیت در کنونتا (1 زيرا شد بررسی NR5A1 ژن

 مردان جمعیت در هاآن فراوانی و بود نشده انجام ایمطالعه چنین

 قرار ژن کدکننده ناحیه در هاجهش اين (2 ؛بود نامشخص ايرانی

 جايگاه طرفی از و شوندمی آمینه اسید جايگزينی باعث و دارد

 و لولايی ناحیه در) حساس مناطق نزديکی در هاموتاسیون اين

-می بنابراين گرفته، قرار NR5A1 پروتئین( لیگاند به اتصال ناحیه

 .باشد داشته پروتئین عملکرد و ساختار بر زيادی اثرات تواند

زايی توسط با اختلالات اسپرم NR5A1های ژن تباط موتاسیونار

های مولکولی ديگری نیز توجیه شد از جمله سری از مکانیسميک

ها غیر های لیديگ آندر سلول NR5A1ژن که  هايیاينکه موش

های ، توبولههای هايپوپلاستیک بودفعال شده بود، دارای بیضه

وگونیا به اسپرم بالغ تبديل ها مسدود و اسپرماتسمینیفروس آن

دو ژن کلیدی در ) StARو  Cyp11aهای شد و بیان ژننمی

 Jeyasuria) يافتها کاهش نیز در اين موش( بیوسنتز تستوسترون

et al. 2004 .) همچنین در مطالعه ديگر سطح بیانNR5A1  در

بافت گنادی مردان آزواسپرم با افزايش غلظت تستوسترون سرم 

که نشان دهنده يک ارتباط مستقیم بین  داد را نشان یارتباط مثبت

های فاقد در موش(. Kojima et al. 2006)اين دو فاکتور است 

نارسايی در هیپوفیز  اختلالاتی همچون NR5A1و  NR5A1 هایژن

 ،هايپوگناديسم ،FSHو  LHقدامی که منجر به سطوح پايین 

بالغ و در نتیجه  فقدان اسپرماتید  ،های لیديگکاهش تعداد سلول

نقش  بیانگر، که (Zhao et al. 2001)ابتلا به ناباروری گزارش شد 

 .در سیستم تولید مثلی مردان است NR5A1اساسی 

هايی که منجر به تغییر که تمامی جهش ذکر اين نکته مهم است

شوند در تحقیق حاضر مورد میNR5A1 احتمالی فعالیت ژن 

 NR5A1ژن  بیشتری در خصوص لذا بررسی .بررسی قرار نگرفت

با  NR5A1های موجود در پروتئین SNPاز جمله رابطه ساير 

از سوی ديگر با توجه به چند . انجام شود ستیناباروری مردان باي

عاملی بودن ناباروری مردان و نقش مؤثر عوامل ژنتیکی و محیطی 

مختلف در ايجاد آن، لازم است در مطالعات مربوط به اين 

ها بر يکديگر نیز مورد ها و تأثیر متقابل آنير ژنبیماری، سا

 .بررسی قرار گیرند
 
 

 

 

 

 

 در گروه بیمار و سالم  G>C36فراوانی آللی و ژنوتیپی  -2جدول

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 آلل/ژنوتیپ
 تعداد و درصد

OR 

(95% CI) 
P-value 

 (n=1 )نابارور  (n=2 )بارور 

GG  1 63 - - 

 (6 /44 )%  (11/41)%   

GC 4 6 64/11 43/1 

  (33/2)%  (2 / )%  (26/6-46/1)  

CC 1 1 3 /3 46/1 

  (11/1)%  (43/1)%  (41/ 4-13/1)  

GC+CC 4   4 /1 31/1 

  (33/2)% (11/11%)  (12/ -22/1)  

G 
146 

(33/4 )% 

132 

(24/44)% 
- - 

C 
4 

 (6 /2 )% 

  

( 1/2)% 

21/2 

(22/ -62/1) 
21/1 
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