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ِٛ هیط٘س یدوسش. 1 ِٛىِٛ یػِّٛ ماذیٔشوض زحم ؛یّٔى ْ غذد دسٖٚ یٚ ٔ ٜ ػّٛ ِ ضسی‌غذد، خظٚٞـىذ ْ خضؿى ؼٓیٚ ٔساتٛ ٜ ػّٛ ٍا ـس ذیؿٟ یدا٘ـ ، ا ،یتٟ  شاٖیزٟشاٖ

ِٛىِٛ یػِّٛ ماذیٔشوض زحم ه،یواسؿٙاع اسؿذ ط٘س .2 ْ غذد دسٖٚ ،یٚ ٔ ٜ ػّٛ ِ ضیس خظٚٞـىذ ْ خضؿى ؼٓیٚ ٔساتٛ ٜ ػّٛ ٍا ـس ذیؿٟ یدا٘ـ ، ا ،یتٟ   شاٖیزٟشاٖ

ِٛىِٛ یػِّٛ ماذیٔشوض زحم ه،یواسؿٙاع اسؿذ ط٘س .3 ْ غذد دسٖٚ ،یٚ ٔ ٜ ػّٛ ِ ضیس خظٚٞـىذ ْ خضؿى ؼٓیٚ ٔساتٛ ٜ ػّٛ ٍا ـس ذیؿٟ یدا٘ـ ، ا ،یتٟ  شاٖیزٟشاٖ

ٖ س .4 ِ ضیفٛق زخصص غذد دسٚ ِٛ ضیغذد دسٖٚ س ماذیٔشوض زحم ؼٓ،یٚ ٔساتٛ ٜ ػّْٛ غذد دسٖٚ ؼٓ،یٚ ٔسات ِ ضیس خظٚٞـىذ ْ خضؿى ؼٓیٚ ٔساتٛ ٜ ػّٛ ٍا  ذیؿٟ یدا٘ـ

ـس ، ا ،یتٟ   شاٖیزٟشاٖ

 چکيذُ
اٞذاف ػّمٓ   ٗیزش یاص اػاػ یىیٞا  یٕاسیٚ تشٚص ت یشیـٍیٚ اضش آ٘اٖ تش خ یىیط٘س شاذیی٘مؾ زغ ییؿٙاػا یزلاؽ تشا ،شیچٙذ دٞٝ اخدس 

زؼمذاد   یتمشا  زٛا٘مذ ‌یومٝ ٕ٘م   ؿمٛد ‌یٔ ٓیزٙظ ٗیاٍ٘یٔ اذیتش اػاع خصٛص یٚ دػسٛساذ خضؿى ییاص آ٘ػا وٝ سإٞٙا. ؿذٜ اػر یخضؿى

( precision medicine or personal medicin)ؿمخص ٔحمٛس    یخضؿى ای كدلیفشا یتاؿذ، ِزا خضؿى اؿسٝاص ا٘ؼاٟ٘ا ٔصذاق د یادیص

 اٖیم تما خا . ؿمٛد ‌یٞش فشد اػمسفادٜ ٔم   یـٍاٞیٚ آصٔا یٙیتاِ ،یىط٘سی‌یاخ ه،ی، اٚٔیىیط٘ٛٔ ،یىیط٘س اذیخصٛص یىؼشیغٟر اػسفادٜ اص 

 یطْ٘ٛ ٕٞچٖٛ وسمات  ی٘ؼخٝ اصّ. ذیا٘ػاْ ٌشد یىیوساب ط٘س ٗیا ـسشیٞش چٝ ت ردس غٟر ؿٙاخ یا ٌؼسشدٜ یٞا یضیس خشٚطٜ طْ٘ٛ تش٘أٝ

لاتمُ زٛغمٝ   . اعلاػماذ آٖ داس٘مذ   یتٙمذ  دس اػسخشاظ ٚ دػسٝ یػؼ ایلاتُ خٛا٘ذٖ اػر ِزا ٔحمماٖ دس ػشاػش د٘ شی٘ـذٜ ٚ غ یشاػساسیٚ

 یٞما  تا٘مه . ؿٛد یٕ٘ افریاص آٖ  یٔـاتٟ وألاً ی ؼخٝ٘دٚ  چیوساب تٝ ٕٞشاٜ داسد ٚ ٞ ٗیخٛد سا دس ا یاػر وٝ ٞش فشد اعلاػاذ ؿخص

سا ٞش چمٝ   ٓیوساب ػظ ٗیوٝ خٛا٘ؾ ا ٙذیٕ٘ا یوٕه ٔ یطْ٘ٛ تٝ ٔغاِؼاذ ٌؼسشدٜ ط٘ٛٔ 1000ٚ خشٚطٜ  HapMapچٖٛ  یتضسٌ یىیط٘س

 ٗیزمش  یٕیٚ لمذ  ٗیتضسٌسمش  ٛاٖزٟشاٖ تٝ ػٙ ذیدیٔغاِؼٝ لٙذ ٚ ِ ریغٕؼ یتش سٚ یٌؼسشدٜ ط٘ٛٔ یتشسػ ضی٘ شاٖیدس ا. زش ا٘ػاْ دٞٙذ كیدل

دس . تشداؿمسٝ ؿمٛد   یشا٘م یا ریم ؿٙاخر طْ٘ٛ غٕؼ یوٛچه دس ساػسا یٌأ یشا٘یاػر زا زٛػظ ٔحمماٖ ا ذٜیٍ٘ش ا٘ػاْ ٌشد ٙذٜیٔغاِؼٝ آ

ٔغاِؼمٝ   ٗیم ا یتمٝ ٔؼشفم   ،كیم فشادل یدس خضؿمى  یٔغاِؼاذ ٌؼمسشدٜ ط٘مٛٔ   یٞا افسٝی٘مؾ  یوٝ خغ اص تشسػ ٓیٞؼس ٔماِٝ دس صذد ٗیا

    .ٓیتدشداص شاٖیدس ا یطٌ٘ٛٔؼسشدٜ 
 

 زٟشاٖ ذیدیٔغاِؼٝ لٙذ ٚ ِ ك،یفشادل یخضؿى ،یٔغاِؼٝ ٌؼسشدٜ ط٘ٛٔ: ٍاژگبى کليذی

 :ِغفاً تٝ ایٗ ٔماِٝ تٝ صٛسذ صیش اػسٙاد ٕ٘اییذ
Daneshpour MS, Sedaghatikhayat B, Guity K, Azizi F. Genome wide association study in Tehran cardio-metabolic 

genetic study could promotes precision medicine in Iran. Pejouhandeh 2016;21(4):210-218. 
 

 1هقذهِ
 ذٜیم د یاسیتؼم  یٞما  زفماٚذ  ،طْ٘ٛ دٚ فشد ؼٝیدس ٍٞٙاْ ٔما

ٔا٘ٙمذ   یط٘مٛٔ  شاذییم ٞما ااصمُ زغ   زفماٚذ  ٗیم ؿمٛد ومٝ ا   یٔ

 Single nucleotide) یذیممزممه ٘ٛوّتٛز ؼممٓیٔٛسف یخّمم

variation )تضسٌسممش ٔا٘ٙممذ اممزف  شاذییممٚ زغ (Deletion) ،

 یط٘مم یٞمما یدس زؼممذاد ودمم شییممٚ زغ( Insertion) یٙیٍضیغمما

                                                 
فمٛق زخصمص غمذد     ؛دکتـز فزیـذٍى عزیـزی    :ل هکبتببتٍؤهس ذُـًَیسٌ*

خظٚٞـمىذٜ ػّمْٛ    ؼٓ،یٚ ٔساتِٛ ضیس غذد دسٖٚ ماذیٔشوض زحم ؼٓ؛یٚ ٔساتِٛ ضیس دسٖٚ

ومذ   ؛شاٖیم زٟمشاٖ، ا  ،یتٟـس ذیؿٟ یدا٘ـٍاٜ ػّْٛ خضؿى ؼٓیٚ ٔساتِٛ ضیس غذد دسٖٚ

 ؛(021) 22416264: ؛ ٕ٘مماتش(021) 22432569: ؛ زّفمم1985717413ٗ: خؼممسی

 azizi@endocrine.ac.ir: پست الکتزًٍيک

(Copy number variation) ٗیممٞممش وممذاْ اص ا. ٞؼممسٙذ 

ٔسفماٚذ دس فمشد    حیم ٛزفٙ هیزٛا٘ٙذ ٔٙػش تٝ تشٚص  یٔ شاذییزغ

فمشد   یزٛا٘ذ ٔشتٛط تٝ صمفاذ اماٞش   یٔ حیفٙٛز ٗیؿٛ٘ذ وٝ ا

 هیم دس اسزثماط تما خغمش تمشٚص      ایم سً٘ چـمٓ ٚ   ایٔا٘ٙذ لذ ٚ 

لثمُ اص آ٘ىمٝ    ،یلادیٔم  2000امذٚد ػماَ    دس .تاؿمذ  یٕاسیت

اسزثماط   یؿٛ٘ذ، غٟمر تشسػم   یٔؼشف یٔغاِؼاذ ٌؼسشدٜ ط٘ٛٔ

دس ( Inheritance)زمٛاسش   یاص تشسػم  حیم ٚ فٙٛز حیم ط٘ٛز ٗیت

ٍ یخ هیم ٔغاِؼاذ ط٘س ایخا٘ٛادٜ ٚ  ( Genetic linkage) یٛػمس

 هیم ومٝ   ییٞما  یٕاسیت یٞا دس تشسػ سٚؽ ٗیا. ؿذ یاػسفادٜ ٔ

ٝ ی ٗیم أا ا. ٔٛفك تٛد٘ذ اسیتؼ ،طٖ ػأُ تشٚص آٟ٘ا تٛد ٞما دس   افسم

ٔغاِؼماذ  . ٘ثٛد٘مذ  شیزىشاس خمز  ذٜیچیخ یچٙذ ػأّ یٞا یٕاسیت
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 ،یؿاٞذ -اص ٘ٛع ٔٛسد یاسزثاع یٞاضی٘ـاٖ داد٘ذ وٝ آ٘اِ یتؼذ

ٔؼٙما ومٝ    ٗیٔشزثظ داس٘ذ، تذ حیط٘ٛز افسٗیدس  یـسشیلذسذ ت

٘ؼثر تٝ افشاد  ٕاسیاُِ دس افشاد ت هیٚ ٔؼٙا داس  ؾیاضٛس افضا

 خغ. تاؿذ یٕاسی٘ـا٘ٝ اسزثاط اضٛس آٖ اُِ تا ت ا٘ذزٛ یػآِ، ٔ

 یٞما وأمُ ط٘مْٛ ا٘ؼماٖ، اتضاس    ی٘ؼمخٝ اص زمٛاِ   ٗیاص ا٘سـاس اِٚ

ساػممسا  ٗیمموشد٘ممذ ٚ دس ا ذایممزٛػممؼٝ خ یىممیط٘س صیزـممخ

ا٘ػماْ خمشٚطٜ تمضسي    . ذ٘مذ یٌشد ُیزـمى  یٔسؼذد یٞا ٛتا٘هیت

ٔٙػمش  ( International HapMap project) یدی٘مـٝ ٞاخّٛز

 ٗیٚ ٕٞچٙ عیسا یذی٘ٛوّتٛز زه یٞا ؼٓیٔٛسف یخّ ییتٝ ؿٙاػا

٘ـاٖ داد وٝ تما   ی٘ٛاا ٗیا ؿٙاخرؿذ ٚ  یدیٞاخّٛز یٞا تّٛن

 شاذییاص زغ یـسشیزٛاٖ اعلاػاذ ت یٔاسوشٞا ٔ یاػسفادٜ اص تشخ

 یٞما ٝ یم آسا ،اعلاػماذ  ٗیم تما اػمسفادٜ اص ا  . دػمر آٚسد ٝ‌طْ٘ٛ ت

ٝ یٚ صٔ ذیٌشد یعشاا یدیط٘ٛز ٌؼمسشؽ ٔغاِؼماذ ٌؼمسشدٜ     ٙم

 .  فشاٞٓ ؿذ یط٘ٛٔ

 ٗیتمذ  ؛ٌمشدد  یا٘ػماْ ٔم   یٔغاِؼاذ اص ٘ٛع ٔٛسد ؿاٞذ ٗیا

دس ٔماتممُ افممشاد ػممآِ ا٘سخمماب  ٕمماساٖیاص ت یٔؼٙمما وممٝ ٌشٚٞمم

لؼمممٕر ػٕمممذٜ  یافمممشاد تمممشا ٗیممما یؿمممٛ٘ذ ٚ زٕمممأ یٔممم

زؼمذاد آٖ  )ؿمٙاخسٝ ؿمذٜ    یذیم زه ٘ٛوّتٛز یٞا ؼٓیٔٛسف یخّ

 هیم  یعمٛس وّم  ٝ‌ٔٛسد اػسفادٜ داسد أا تم  یتٝ زىِٙٛٛط یتؼسٍ

 ضاٖیؿٛ٘ذ، ػدغ ٔ یٔ حیط٘ٛز ٗییزؼ( اػر ـسشیت ایٚ  ٖٛیّیٔ

ٔٛسد ٚ ؿاٞذ  یٞا ٔاسوشٞا دس ٌشٜٚ ٗیٞش وذاْ اص ا یاِّ یفشاٚا٘

تمش  ( Effect size)اضمش   ضاٖیم اػاع ٌضاسؽ ٔ. ؿٛد یٔ ؼٝیٔما

ٔؼٙما   ٗیاػمر تمذ  ( Odd ratio)ٔحاػثٝ ٘ؼثر ؿا٘غ  یٔثٙا

ػذْ اضٛس  ایاُِ چمذس تٝ اضٛس  هیػذْ اضٛس  ایوٝ اضٛس 

ٔـخص ٚ ٔؼّْٛ، ٔشتٛط  ی غأؼٝ هی دس یٔٛسد تشسػ حیفٙٛز

اص ٌمشٜٚ   ـمسش یدس ٌمشٜٚ ٔمٛسد ت   یاِّ یوٝ فشاٚا٘ یٍٞٙأ. اػر

ٌمضاسؽ   یتشا. ؿٛد یٔ هیاص  ـسشیؿاٞذ اػر، ٘ؼثر ؿا٘غ ت

غٟمر ٔحاػمثٝ   ( Chi squared)دٚ  ی٘ؼثر اص آصٖٔٛ خ ٗیا

٘ٛع ٔغاِؼٝ تش اػاع  ٗیا .ؿٛد یاػسفادٜ ٔP (P value )ٔمذاس 

ٞما   سٚؽ ٗیم اص ا یىی. لاتُ ا٘ػاْ اػر ضی٘ یٍشید یٞا تٝ سٚؽ

 اٖیت ایٞا ٚ ٛٔاسوشیٔا٘ٙذ لذ، غّظر ت یوٕ یٞا حیفٙٛز یتشسػ

٘فمٛر   ضاٖیم ٔٛسد اػسفادٜ تؼسٝ تٝ ٔ یآٔاس یٞا سٚؽ. طٖ اػر

 آٖ ٔسفاٚذ اػر وٝ ػٕٛٔماً  یٔغّٛت ایغاِة ٚ  یٚ اٍِٛ یٕاسیت

 PLINK (1 ) ٚSNPTESTٔا٘ٙمذ   هیٛا٘فٛسٔازیت یتا اتضاسٞا

افممشاد ٔخسّمم   ٓیدا٘مم یوممٝ ٔمم ٕٞمما٘غٛس. ؿممٛد یا٘ػمماْ ٔمم (2)

اعلاػماذ   ٗیم ٔـاتٝ داس٘ذ ٚ تا اػسفادٜ اص ا یدیٞاخّٛز یٞا تّٛن

اص  یىؼمش یزٛاٖ تما   یٔ ،ٞؼسٙذ شٜیرخ یىیط٘س یٞا وٝ دس تا٘ه

سٚ  ٗیم صد ٚ اص ا ٗیسا زخٕ ی٘ٛاا ٗیا یٔـخص، زٛاِ یٔاسوشٞا

 حیم ط٘ٛز ٗی٘ٛع ٔغاِؼاذ زخٕ ٗیٔشااُ دس ا ٗیاص ٟٕٔسش یىی

(Imputation of genotypes) ّاػر وٝ  ییٞا ؼٓیٕٛسفیدس خ

 یٔمٛسد تشسػم   یٞما  زؼمذاد ٔماسوش   ّٝیٚػٗ‌یتذ. ا٘ذ ٘ـذٜ یتشسػ

ٚ  اتمذ ی یٔم  ؾیؿذٜ ٚ تمٝ زثمغ آٖ لمذسذ ٔغاِؼمٝ افمضا      ـسشیت

 یٞما  وٛٞمٛسذ  عی٘سما  اٖیٔسا دس ٔ ضیأىاٖ ا٘ػاْ آ٘اِ ٗیٕٞچٙ

ٚ  MACH (3) ی٘ممشْ افضاسٞمما . ؿممٛد یٔخسّمم  فممشاٞٓ ٔمم  

IMPUTE2 (4) یٞما  ؿمذٜ ٚ تما سٚؽ   ٜٔٙظٛس اػمسفاد  ٗیتذ 

 ؼٝیسا تا طْ٘ٛ سفشا٘غ ٔما GWASااصُ اص  یاِّ عی٘سا یآٔاس

 .ٙذیٕ٘ا یٔ

ؿفاف اص  یشیااصُ، سػٓ زصٛ یٝ ٔغاِؼٝ ٔشٚسیاص اسا ٞذف

. خٛاٞمذ تمٛد   یٔغاِؼماذ ٌؼمسشدٜ ط٘مٛٔ    یاغشا ٜٛیاٞذاف ٚ ؿ

٘ٛع ٔغاِؼماذ   ٗیا ةیٚ ٔؼا ایٔضا یٔماِٝ تٝ تشسػ ٗیا ٗیٕٞچٙ

 یاعلاػماز  یٞا تا٘ه. خٛاٞذ خشداخر یٚ واستؼر آٖ دس خضؿى

اص  یاٝ خٛاٞذ ؿمذ ٚ ػمدغ ٕ٘ٛ٘م    یٔؼشف ضی٘ٛع ٔغاِؼاذ ٘ ٗیا

 ٗیزمش  یٕیٚ لمذ  ٗیاص تضسٌسمش  یىم ی٘مٛع ٔغاِؼماذ ومٝ دس     ٗیا

زٟمشاٖ، ا٘ػماْ ؿمذٜ     ذیم دیٔغاِؼٝ لٙمذ ٚ ِ  شاٖ،یا یٞا وٛٞٛسذ

 .خٛاٞذ ؿذ یاػر تشسػ

 

 خچِیتبر
 1996تماس دس ػماَ    ٗیاِٚم  یٌؼسشدٜ ط٘ٛٔ یاسزثاع یتشسػ

چٙمذ   یٞا یٕاسیت یىیط٘س یغٟر تشسػ Merikangasزٛػظ 

 10 ،٘ثمٛد  یمی آٖ اغشا ذٜیم أما چمٖٛ ا   (5)ؿذ  ـٟٙادیخ یػأّ

خمشٚطٜ  . ٘ٛع ا٘ػاْ ؿٛد ٗیٔغاِؼٝ اص ا ٗیزا اِٚ ذیػاَ عَٛ وـ

 -Human Genome Project)ط٘مْٛ ا٘ؼماٖ    یزمٛاِ  ٗیمی زؼ

HGP )٘ػماَ تمٝ عمَٛ     13أما   ؿمذ آغماص   1990دس ػاَ  ضی

ػمماَ تؼممذ اص  50 ممماًی، دل2003دس ػمماَ  سمماًیزمما ٟ٘ا ذیمما٘ػأ

، ٌمضاسؽ  (6) هیم زٛػمظ ٚازؼمٖٛ ٚ ٌش   DNA ٝیاِٚ ییؿٙاػا

ٌضاسؽ ٘ـماٖ داد ومٝ    ٗیا. طْ٘ٛ ا٘ؼاٖ ٔٙسـش ؿذ یوأُ زٛاِ

 ٗیم تاؿذ وٝ ا یغفر تاص ٔ ٖٛیّیاذٚد ػٝ ت یطْ٘ٛ ا٘ؼاٖ ااٚ

 ٗیخمشٚزت  ی ٞضاس طٖ وذ وٙٙذٜ 25 از 20 یزٛا٘ذ ااٚ یٔ یزٛاِ

سا دس ٔغاِؼمٝ ط٘مْٛ    یٟٕٔم  یػًٙ تٙا( 3)ٌضاسؽ  ٗیا. تاؿٙذ

  ٔ ٓ یٔٛسف یٞما خّم  ‌ٖٛیم ّیا٘ؼاٖ تػا ٌزاؿر ٚ تمٝ د٘ثماَ آٖ   ؼم

 SNP (The SNP ْٛیشػممزٛػممظ وٙؼ یذیمم٘ٛوّتٛز زممه

Consortium- TSC) ط٘مْٛ   یزمٛاِ  یإِّّم  ٗیت ْٛیٚ وٙؼشػ

 International Human Genome Sequencing)ا٘ؼماٖ  

Consortium) (. 4) ذیدادٜ ٌضاسؽ ٌشد یٞا دس تا٘ه‌

 

 ـتک ًَکلئَت سنيهَرف يپل  ـٍ تغ یذي  زاتيي

 يژً یّب يتعذاد کپ
ٓ یٔٛسف یخّم  ایم ٞا  یؿىّ چٙذ اص  ،یذیم زمه ٘ٛوّتٛز  یٞما ‌ؼم

دس اماَ  . دس ط٘مْٛ ا٘ؼماٖ ٞؼمسٙذ    یىیط٘س شاذییزغ ٗیزش‌غیؿا
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 یىم یدادٜ ط٘س یٞما  دس تا٘مه  SNP ٖٛیم ّیٔ 10ااضش تاِغ تمش  

 شیضأؿٛد اغّة آٟ٘ما زم   یٔ یٙیت ؾیا٘ذ وٝ خ ؿذٜ یٔؼشف یػٕٛٔ

 ،یىممیط٘س یٞمما یچٙممذ ؿممىّ ٗیمما. ٘ذاؿممسٝ تاؿممٙذ یػّٕىممشد

وٙٙمذ   یٔم  اٖیم سا ت یىیط٘س یٞا اص ؿاخص یاسصؿٕٙذ ػاذاعلا

 Linkage) ریم زٛا٘ٙذ تا زٛغمٝ تمٝ ٚلمٛع آٟ٘ما دس غٕؼ     یوٝ ٔ

Disequilibrium) یٕماس یٔٙػمش تمٝ ت   شاذییزغ صیدس زـخ، 

 .ش٘ذیٔٛسد اػسفادٜ لشاس ٌ

 یاص طْ٘ٛ ا٘ؼا٘ SNP یادیدػر داؿسٗ اعلاػاذ زؼذاد ص دس

ٝ یدس ٔما)اص طْ٘ٛ سا  یؼیٚػ ذید ٔمٛسد   یٔاسوشٞما  شیتما ػما   ؼم

ٞما ٚ  ‌ریػسلاىشٚیٔطُ ٔ یىیط٘س یٞا اػسفادٜ تٝ ػٙٛاٖ ؿاخص

زٕماْ   یوٙذ ٚ أىاٖ ٔغاِؼمٝ سٚ  یااصُ ٔ( ٞا‌ریػسلا یٙیٔ ای

لاصْ تٝ روش اػر . اصدػ یٔ ؼشیٔ ٗیٔحمم یسا تشا یطْ٘ٛ ا٘ؼا٘

ٔ   ی٘ٝ ٔ ،ییٞا تٝ زٟٙا SNPوٝ   یط٘مٛٔ  شاذییم زغ یزٛا٘ٙمذ زٕما

 یتمشا  یىم یط٘س یٞااذیم وا٘ذ اٍ٘شیا٘ؼاٖ سا ٔـخص وٙٙذ ٚ ٘ٝ ت

 . ٞؼسٙذ ییاضش داسٚ یٞا شذیٚ ٔغا ذٜیچیخ یٞا یٕاسیت

زؼمذاد   شییم ٞضاساٖ ٔمٛسد زغ  یٔغاِؼاذ ا٘ػاْ ؿذٜ سٚ ،شاًیاخ

، ومٝ  (Copy Number Variations- CNVs) یط٘ یٞا یود

ٝ    یدس طْ٘ٛ ا٘ؼا٘  یذٌیم چیاص خ یا زماصٜ  یٞما  لمشاس داس٘مذ، ٘ـما٘

 ٗیم ٔحممماٖ تمش ا  . ومشدٜ اػمر   اٖیسا ٕ٘ا یطْ٘ٛ ا٘ؼا٘ شاذییزغ

 یىممیدس اػمماع ط٘س یٞمما ٘مممؾ ٟٕٔمم  CNVsتاٚس٘ممذ وممٝ  

ٔ تش ذٜیچیخ یٞا یٕاسیت اػمر تما اعلاػماذ     ذیم ػٟذٜ داس٘مذ ٚ ا

 ٗیم ا ٙمذٜ یدس آ GWASدس ٔغاِؼماذ   SNPدػمر آٔمذٜ اص    تٝ

 ایم  یػماخساس  شاذییم ٞا زغ CNV. ٔـخص ٌشدد ـسشیِٝ تأٔؼ

تضسٌسمش   DNAلغؼماذ   یزؼذاد ود شییٞؼسٙذ وٝ تا زغ یىیط٘س

امزف، اِحماق ٚ ٔضماػ      یٞما  ؿأُ غٟمؾ )تاص  ّٛیو یهاص 

  .وٙٙذ یسا اػٕاَ ٔ شاذییزغ ٗی، ا(ؿذٖ

تاس  ٗیاِٚ یدس طْ٘ٛ ا٘ؼا٘ یط٘ یٞا یزؼذاد ود شاذییزغ ٚغٛد

دس ػماَ   CNV ی٘مـٝ وّم (. 8،7)ٌضاسؽ ؿذ  2004دس ػاَ 

زؼذاد  شاذییزغ ٝی٘اا 1500وٙٙذٜ  اٖیوٝ ت افریا٘سـاس  2006

 شاذییم زغ شیٚ ػما  یط٘م  یزؼذاد ودم  شاذییزغ(. 9)تٛد  یط٘ یود

ٛ٘  یػاخساس  ییٙاػما ؿ ؾیومٝ اص ٔمذزٟا خم    یٔطُ غٟؾ ٚاطٌم

لمشاس دادٜ   یط٘مٛٔ  شاذییم زغ یاعلاػاز یٞا ؿذٜ تٛد٘ذ، دس تا٘ه

 (./http://projects.tcag.ca/variation) ؿذ٘ذ

دادٜ،  یإِّّم ٗ یتم  یٞما  تا٘مه  ٗیچٙ ُیاص زـى یاصّ ٞذف

 شیضأز. اػر یط٘ٛٔ شاذییفٟشػر غأغ اص ػاخساس ٚ ٘ٛع زغ ٝیاسا

CNV ٗیٕٞچٙ .(10)ٌضاسؽ ؿذٜ اػر  ضیٞا ٘ طٖ اٖیٞا تش ت، 

 یٞما  یٕماس یٔطمُ ت  ذٜیچیخ یٞا یٕاسیدس ت شاذییزغ ٗی٘مؾ ا

-11) ػمر ا ذٜیتٝ اضثماذ سػم   یٚ دٚ لغث ؼٓیاٚز ،یٕٙیخٛد ا

 ،ٔماِٝ خماسظ اػمر   ٗیٞا اص اٛصٜ ا CNVتحص دس ٔٛسد (. 14

 یػاخساس شاذییا زغماط تمدس اسزث یذدمٔسؼ یشٚسمأا ٔمالاذ ٔ

 . (15)ٚغٛد داسد 
 

 LDٍ هفَْم  HapMap يالولل ييب پزٍژُ
اص  یىم ی، SNPٞا  ٖٛیّید٘ثاَ ازٕاْ خشٚطٜ طْ٘ٛ ٚ وـ  ٔ تٝ

. ٞا تٛد SNP ٗیا یزٕأ یتشسػ یسٚ، ػخس ؾیٔؼضلاذ خ ٗیا

 افسٗیممٚ  یٔممٛسد تشسػمم یٞمما SNPتمما ٞممذف ومماٞؾ زؼممذاد 

( 16) 2003دس ػماَ   HapMapخمشٚطٜ   ،یدیٞاخّٛز یٞا تّٛن

ٚ  ییمما یافش ،ییاسٚخما  یٞما ‌ریم اص غٕؼ یٕ٘ٛ٘ٝ ط٘ٛٔ 270 یسٚ

ٚ ( 17) 2005 یٞما  فاص اَٚ ٚ دْٚ دس ػاَ. ذیآغاص ٌشد ییایآػ

ٝ  ٗیا عی٘سا. ذیٌشد ُیزىٕ 2007 ٘ـما٘ٝ سا   یٞما  SNP ،ٔغاِؼم

 ٗیم ا حیط٘ٛز ٗییوٝ تا زؼ یعٛسٝ‌دس ػغح طْ٘ٛ ٔـخص ٕ٘ٛد ت

SNP ٔ صد ٚ  ٗیسا زخٕم  یط٘مٛٔ  ی٘ٛاا ٍشید شاذییزٛاٖ زغ یٞا

دس . ذیم ٕ٘ا یدس ٚلر ٚ صٔاٖ وٕمه ٔم   ییغٛ تٝ صشفٝ افسٝی ٗیا

r) تالا LDتا  ی٘ٛاا
2
>0.8) ،SNP ٞمٓ   یىم یومٝ دس ٘ضد  ییٞا

ٛ   یـسشیؿا٘غ ت ،لشاس داس٘ذ زمٛاسش تمٝ اسش    یداس٘ذ وٝ تما اٍِم

r. تشػٙذ
 یشیم ٌ داسد ٚ غٟمر ا٘مذاصٜ   هیم صفش زا  ٗیت یا تاصٜ 2

تٝ  یسٚد ٚ تؼسٍ یواس ٔٝ‌ت SNPدٚ  ٗیٔات LD ایاسزثاط  ضاٖیٔ

 .داسد SNPدٚ  ٗیت یثی٘ٛزشو ضاٖیٚ ٔ یاِّ یفشاٚا٘

 

 ييـي تع یدر تکٌَلـَژ  یذيکل یّب شزفتيپ

  پيژًَت
ٗ  غیزٛػمؼٝ ػمش   تا ٚ وماٞؾ   حیم ط٘ٛز ٗیمی زؼ یٞما  یآٚس فم

دس  یمماز یزحم ٞمای ٝ ػؼؤاص ٔ یاسیتؼ ٞا، دس ااَ ااضش ‌ٙٝیٞض

سا  SNP ٖٛیم ّیٔ ٓیاص ٘م  ؾیزٛا٘ٙمذ تم   یٔ یوٛزاٞ اسیٔذذ تؼ

 یٞما  حیم زمٛاٖ تمٝ چ   یٔم  اٖیم ٔ ٗیدس ا. ٙذیٕ٘ا حیط٘ٛز ٗییزؼ

ٚ  Illumina یٞمما یػمماخسٝ ؿممذٜ زٛػممظ وٕدمما٘   یىممیط٘س

Affymetrix  ٝآٟ٘ا لمذسذ   كیدل یعشاا دِیُاؿاسٜ وشد وٝ ت

عٛس  ٚ تٝ اؿسٝد یط٘ٛٔ یاص ٘ٛاا ی٘مـٝ تشداس یتشا یخٛت اسیتؼ

. ؿممٛ٘ذ یاػممسفادٜ ٔمم یٌؼممسشدٜ دس ٔغاِؼمماذ ٌؼممسشدٜ ط٘ممٛٔ 

ٚ  Illumina HumanHap550ٔحصٛلاذ ػشضٝ ؿمذٜ ٔا٘ٙمذ   

Affymetrix GeneChip 500K اص اعلاػماذ   یخٛؿؾ خٛت

HapMap دٞٙمذ   یٔم ٝ یم اسا ییایٚ آػم  یلفماص ریدٚ غٕؼ سد

ٚ  ـمسش یت یىم یزٙمٛع ط٘س  ُیم تٝ دِ مایدس آفش یخٛؿؾ ط٘ٛٔ یِٚ

LD زش اػرٗ ییخا ،زش‌ یضؼ . 

 Omminiط٘مْٛ   ًٙیدیاص ٔحصٛلاذ غٟر ط٘ٛزا ٍشید یىی

ٔحصَٛ  ٗیا. ؿٛد یٔ ذیزِٛ Illuminaاػر وٝ زٛػظ ؿشور 

ٔ    هیم  یزٛا٘ذ تشا یٔ یچشخٝ واس هیدس   ٖٛیم ّیفمشد زما خمٙع 

، ا٘ذ طْ٘ٛ تٝ دػر آٔذٜ 1000خشٚطٜ  عیٔاسوش سا وٝ تش اػاع ٘سا

 .وٙذ یتشسػ
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 ژًَم 1222 پزٍژُ
 HapMapخمشٚطٜ   ذٖیتؼذ اص تمٝ ازٕماْ سػم    2007ػاَ  دس

خممشٚطٜ  یٞمما تممٝ غٟممر خٛؿممؾ ٘مممص یإِّّممٗ یتمم ٓیزمم هیمم

HapMap ٌِٛیٞما  غٟاٖ دس ٔٛسد زفماٚذ  یزلاؽ وشد زا وازا 

غمما وممٝ خممشٚطٜ  اص آٖ. وٙممذ ذیممٞمما سا زِٛ ا٘ؼمماٖ اٖیممٔ یط٘ممٛٔ

HapMap یزٟٙا تٝ تشسػ SNP دس غٛأغ خشداخسٝ  غیؿا یٞا

ط٘مْٛ   زمش ‌كیم زمش ٚ دل  ٌؼسشدٜ یطْ٘ٛ تٝ تشسػ 1000خشٚطٜ  ،تٛد

٘فمش اص   2504طْ٘ٛ  یٔحمماٖ تٝ تشسػ ،كیزحم ٗیدس ا. خشداخر

 ىممایاسٚخمما ٚ آٔش ا،یؿممشق ٚ ٔشوممض آػمم ممما،یغأؼممٝ دس آفش 26

 ییؿٙاػا یىیٔٙغمٝ ط٘س ٖٛیّیٔ 88اص  ؾیت اٖیاص ٔ. خشداخسٙذ

اص  یاسیدس تؼ زش تٛد٘ذ وٝ ااسٕالاً عیسا ٖٛیّیٔ 12ؿذٜ، اذٚد 

 ٗی٘ـماٖ داد تضسٌسمش   كیم زحم ٗیا عی٘سا. أغ ٔـسشن تٛد٘ذٛغ

 ٗیـم یاػمر ومٝ تما ؿمٛاٞذ خ     ییمایدس غٛأغ آفش یزٙٛع ط٘ٛٔ

آغاص ؿمذٜ ٚ تاػمص    مایتـش اص آفش ٝیٟٔاغشذ اِٚ وٝٗ‌یتش ا یٔثٙ

 ٗیا. دس ػشاػش غٟاٖ ؿذٜ اػر، ػاصٌاس تٛد ٍشیغٛأغ د ػادیا

ْ ؿمذٜ دس ط   وازاِٛي زؼذاد ٔٙاعك ؿٙاخسٝ ا٘ؼماٖ سا تمٝ دٚ    ٘مٛ

 یٞمما اص خممظٚٞؾ یؼیٚػمم  یممتشاتممش سػمما٘ذ ٚ ٔٛغممة ؿممذ ع

 ٝیم ا٘ؼاٖ ٔٛسد اػسفادٜ لشاس ٌشفسٝ ٚ خا یٚ خضؿى یؿٙاػ ؼریص

تمٝ اسش   یٞما  اسور زفماٚذ ٔـم  یسا اص چٍٍٛ٘ ذیدسن غذ هی

ٝ یم ٚ ٚاومٙؾ تمٝ داسٚ اسا   یٕاسیتا خغش ت یا -اٖ -یدس د ذٜیسػ

 . وٙذ

 

 Wellcome trust یهَرد شبّذ َميکٌسزس

 یٌؼمسشدٜ ط٘مٛٔ   یٞما  ٔغاِؼٝ ٗیاص تضسٌسش یىیٔغاِؼٝ  ٗیا

ضش تش ٞفر ؤٔ یىیػٛأُ ط٘س ٗیاػر وٝ ٔٙػش تٝ وـ  ٟٕٔسش

-Bipolar disorder) یلغثم اخمسلاَ دٚ  : ایدس د٘ غیؿا یٕاسیت

BD)یػشٚق لّث یٕاسی، ت (Coronary artery disease-CAD) ،

فـماس خمٖٛ    یٕماس ی، ت(Crohn’s disease-CD)ومشٖٚ   یٕاسیت

(Hypertension-HT)ذیمممسٚٔازٛئ ریممم، آسزش (Rheumatoid 

arthritis-RA)دٚ هیمم٘ممٛع  اتممری، د ٚ (Type 1 and 2 

diabetes- T1/2D)  ٗیم دس ا. ؿمذ  ٝ ٘فمش   سٞفمذٜ ٞمضا   ،ٔغاِؼم

ٞش وذاْ اص ٞفر  یا٘سخاب ؿذٜ تشا یٞا ؿذ٘ذ وٝ ٕ٘ٛ٘ٝ یتشسػ

وٙسشَ ٔـسشن  3000٘فش تٛد ٚ غٟر وٙسشَ،   2000 یٕاسیت

تمضسي   یٞما  ریم اص ٔٛفم یىم ی كیم زحم ٗیم ا. ذ٘مذ یا٘سخاب ٌشد

آٖ  یسٚد چشاومٝ دس عم   یتٝ ؿمٕاس ٔم   یٔغاِؼاذ ٌؼسشدٜ ط٘ٛٔ

 اتمر ید ٖچٛ ییٞا یٕاسیوٝ تا ت یط٘ٛٔ ذیٔٙاعك غذاص  یاسیتؼ

 ٘ذدس اسزثاط تٛد وـ  ؿذ یلّث یٞا یٕاسی٘ٛع دٚ، ػشعاٖ ٚ ت

اص . ذیٌزاس تٛدٖ آٟ٘ما تمٝ اضثماذ سػم    اضش ،یتؼذ ماذیوٝ دس زحم

ؿمذ   ی، ٔؼشفم WTCCCوٝ زٛػمظ ٔغاِؼمٝ    یؼسیٔػٕٛػٝ ِ

تمٛد ومٝ اسزثماط دٚ     21p9 دس ٔٙغمٝ عی٘سا ٗیزش اص غزاب یىی

ٚ  یػشٚلم  یلّث یٞا یٕاسیسا تا ت CDKN2A/CDKN2Bطٖ 

T2D تما   یٔٙغممٝ ط٘مٛٔ   ٗیدس ٕٞاٖ صٔاٖ، اسزثاط ا. ٘ـاٖ داد

ٔ     یٕاسیت زٛػمظ دٚ   ٛوماسد یػمشٚق وشٚ٘مش لّمة ٚ ا٘فماسوسٛع 

 . ذیتٝ اضثاذ سػ ضی٘ ٍشیٔغاِؼٝ ٔؼسمُ د

 

 GWAS کبتبلَگ
اص ػماَ  ( NHGRI)ط٘مْٛ ا٘ؼماٖ    مماذ یزحم یّٔم  ػؼٝؤٔ

صفاذ ٚ  ٗیدس ٔٛسد اسزثاط ت ییٞا ٌضاسؽ اسایٝؿشٚع تٝ  2006

SNP ٚػؼممٝ تمما ؤٔ ٗیمما. ا٘ؼمماٖ وممشد ی٘مـممٝ ط٘ممٛٔ یٞمما س

دس ػغح غٟاٖ ٚ  GWASٔغاِؼٝ  1751اعلاػاذ  یآٚس غٕغ

 یدػسشػ یتشا یٔٛفك تٝ ا٘سـاس وازاٌِٛ SNP 11912 یتشسػ

ٞا ٚ صفاذ ٔمٛسد   SNP ٗیوازاِٛي اسزثاط ت ٗیدس ا. ػْٕٛ ؿذ

٘مـٝ طْ٘ٛ  یسٚ GWASٔغاِؼاذ  ٝیٔغاِؼٝ لشاس ٌشفسٝ دس وّ

 ضیم ا٘مذ ٘  وٝ تا آٖ دس اسزثاط تمٛدٜ  یا٘ذ ٚ ٘اْ صفاز ٔـخص ؿذٜ

زٛاٖ تا اػٓ صفر ٔٛسد ٘ظش  یٔ كیعش ٗیتٝ ا. ٘ٛؿسٝ ؿذٜ اػر

 ٗیم ا(. 18) ذیآٖ سػم  یتشا یىیتٝ ٕٞٝ اعلاػاذ ضثر ؿذٜ ط٘س

ؿمٛد ٚ اعلاػماذ    یوازاِٛي تٝ عٛس ٔؼَٕٛ ٞش ػٝ ٔاٜ تٝ سٚص ٔ

 ٗیم ا ٗیٕٞچٙم . ٕٞٛاسٜ لاتُ داّ٘مٛد ومشدٖ ٞؼمسٙذ    ٚاسد ؿذٜ

 ایم ٚ UCSC (19 )ٞما ٔا٘ٙمذ    غیساتید ٍشید كیاعلاػاذ اص عش

Ensembl (21،20 )یٚ اس PheGenI (22 )  یلاتمُ دػسشػم 

 .ٞؼسٙذ
 

 ّب دادُ يفيک کٌتزل
ٔغاِؼماذ   یٞا تخؾ ٗیاص ٟٕٔسش یىیدادٜ ٞا  یفیو وٙسشَ

GWAS  ٘اتػمما ٚ وٙمماس ٌزاؿممسٗ   صیاػممر چممشا وممٝ زـممخ

زٛا٘مذ ػمثة    یٔم  یىم یط٘س یٚ ٔاسوشٞا یاتیٔٛسد اسص یٞا ٕ٘ٛ٘ٝ

 عیاؿممسثاٜ دس ٘سمما . ٔغاِؼممٝ ٌممشدد  عیتممشٚص ا٘حممشاف دس ٘سمما  

ؿذٖ اسزثاعماذ ٔطثمر ٚ    اٖیزٛا٘ذ ػثة ٕ٘ا یٔ ضی٘ ًٙیدیط٘ٛزا

ٝ ی٘س هیؼمسٕاز یومارب ٚ ا٘حمشاف ػ   یفٔٙ . ٔغاِؼمٝ ٌمشدد   ػم

 یٞما  سٚؽ یفیدلر وٙسشَ و ؾیتا افضا شاداذیا ٗیاص ا یاسیتؼ

. اػمر  یشیـٍیلاتُ خ عی٘سا ی٘ماط تحشا٘  یٚ زؼش یـٍاٞیآصٔا

اص  یىی یؿاٞذ -دس ٔغاِؼاذ ٔٛسد یا٘سخاب غأؼٝ ٔٛسد تشسػ

 یٞما  زفماٚذ . اػمر  یٔشااُ ٟٔٓ لثُ اص ا٘ػاْ ٔحاػثاذ آٔاس

دس  ذیم ٟٔمٓ تمٛدٜ ٚ تا   یاسی٘ٛع ٔغاِؼماذ تؼم   ٗیدس ا یسیغٕؼ

 .وشد ییغٛ آٖ چاسٜ یٔشااُ لثُ اص ٔحاػثاذ، تشا

 یخشٚغم  عی٘سما  یاص تشسػم  یفیٔشاّٝ ا٘ػاْ وٙسشَ و ٗیاِٚ

ٞ یآصٔا یٞما  دػسٍاٜ ٚ ٘ؼمثر دلمر    ضاٖیم ٔ یتما تشسػم   یـمٍا

 عی٘سما  یتشسػم  یتمشا  یػمٙس  یٞما  سٚؽ. ؿمٛد  یآغاص ٔ حیط٘ٛز

 یوٛچه لاتُ اػمسفادٜ اػمر أما تمشا     یٞا اعیدس ٔم حیط٘ٛزا

 GWASتمالازش ٔطمُ ٔغاِؼماذ     یٞا اعیٔغاِؼاذ دس ٔم عی٘سا
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تؼسٝ  حیط٘ٛز حیدلر ٘سا یتشسػ سٓیاٍِٛس. ٘خٛاٞذ تٛد یدواستش

اص  ٔٛسد اػسفادٜ ٔسفاٚذ خٛاٞمذ تمٛد ٚ ٔؼٕمٛلاً    یٞا تٝ دػسٍاٜ

٘مغٝ تشؽ   یٚ تا زؼش ٝیٞا اسا ػاص٘ذٜ دػسٍاٜ یٞا ؿشور یػٛ

٘مماط   ٗیم ا٘سخماب ٘ادسػمر ا  . دلمر ٔحمذٚد خٛاٞمذ ؿمذ     ٗیا

ؿذٜ ٚ  حیٟٔٓ ط٘ٛزا یٞا لؼٕر یزٛا٘ذ ػثة ازف اؿسثاٞ یٔ

 Informative)زمممش  ریمممإٞ ومممٓ یٔا٘مممذٖ ٘مممٛاا یتمممال

missingness ) ٌمشدد  حیم فٙٛز هیم دس تشٚص . ٛ  ٍمش ید یاص ػم

٘ماط تشؽ ٕٔىٗ اػر ػثة وماٞؾ   ٗیا شا٘ٝیٌ ا٘سخاب ػخر

 .ؿٛد یدیلذسذ ٔغاِؼٝ ٚ ػٕك خٛؿؾ ط٘ٛزا

 یٔاسوشٞما  یتا زٛغٝ تمٝ اػمٓ تمالا    GWASٔغاِؼاذ  دس

( Call Rate) یشیم ٌ ؿمذٜ، ٘ؼمثر دلمر ا٘مذاصٜ     یشیم ٌ ا٘مذاصٜ 

٘ؼمثر   یداسا یامزف افمشاد ٚ ٔاسوشٞما   . ٔسفاٚذ خٛاٞمذ تمٛد  

 ٗیاص اِٚم  یىم ی ،٘ماط تشؽ كیدل یوٓ تؼذ اص تشسػ یشیٌ ا٘ذاصٜ

اممزف . اػممر GWAS یٞمما دادٜ ریممفیو یاتیمماسص یٞمما ٌمماْ

تمما اممذاوطش دلممر ٚ   ذیممتا غاِؼمماذٌٛ٘ممٝ ٔ ٗیممٔاسوشٞمما دس ا

ٔشزثظ تما   یدس صٛسذ ازف ٔاسوشٞا. شدیا٘ػاْ ٌ یشیٌ ػخر

 یٕماس یوٓ اػر، اسزثماط آٖ تما تمشٚص ت    ریوٝ دس غٕؼ یٕاسیت

ٝ یٌشفسٝ خٛاٞذ ؿذ ومٝ ٘س  ذٜی٘اد آٔمذٖ لمذسذ    ٗییآٖ خما  ػم

 . ٔغاِؼٝ اػر

ٞ یآصٔا عی٘سما  ذییم أافشاد ٔٛسد ٔغاِؼٝ تؼذ اص ز یتشسػ  یـمٍا

لؼمٕر   4ؿمأُ   یعٛس وّ صٛسذ خٛاٞذ ٌشفر وٝ تٝ حیط٘ٛز

ٝ یاػلاْ ؿمذٜ ٕ٘ٛ٘مٝ ٚ ٘س   ریغٙؼ كیزغث( 1: اػر  ٗیمی زؼ ػم

ٔـمخص ومشدٖ افمشاد     (GWAS ،2اعلاػاذ  یاص سٚ ریغٙؼ

 یٔـخص وشدٖ دٚلّٛٞما ( 3 ،تا دلر وٓ حیط٘ٛزا عی٘سا یداسا

ٞ یاؿمسثاٜ آصٔا  یٞما  ٚ ٕ٘ٛ٘ٝ یزىشاس یٞا ٕٞؼاٖ، ٕ٘ٛ٘ٝ  ،یـمٍا

 .ٔـسشن یای٘ یوشدٖ افشاد داسا ذایخ( 4

: لؼمٕر اػمر   3ؿأُ  ضیٔٛسد ٔغاِؼٝ ٘ یٔاسوشٞا یتشسػ 

ومشدٖ   ذایخ( 2 ،ٔٛفك٘ا حیط٘ٛزا یتا دسصذ تالا SNP افسٗی( 1

SNP ٙثمشي یٚا یوٝ اص لماٖ٘ٛ ٞماسد   ییٞا (HWE: Hardy-

Weinberg equilibrium)  غذا ومشدٖ  ( 3 ،وٙٙذ یٕ٘ ریزثؼ

  .وٓ اسیتؼ یاِّ یفشاٚا٘ یداسا یٔاسوشٞا

 

 کيَاًفَرهبتيب زيآًبل
R (23 )) یاػسا٘ذاسد ٔحاػثاذ آٔماس  یاص تش٘أٝ ٞا یاسیتؼ

 ٚSPSS )اػمر أما دس    یتمشداس  لاتُ تٟشٜ ٝیٔحاػثاذ اِٚ یتشا

٘مٛع   ٗیم ا یتا زٛغٝ تٝ اػمٓ تمالا   GWAS یٞا ٔٛاغٝ تا دادٜ

لاتمُ اػمسفادٜ خٛاٞٙمذ     شیغ عیسا یٞا اص تش٘أٝ یاسیٞا، تؼ دادٜ

ٔسٗ تماص ٚ   یٞا ش٘أٝاص ت ٗیاص ٔحمم یاسیتؼ ظیؿشا ٗیدس ا .تٛد

 یٞما  زٛاٖ تٝ تش٘أٝ یوٙٙذ وٝ اص غّٕٝ ٔ یاػسفادٜ ٔ شییلاتُ زغ

PLINK  ٚGenABEL (24 ) اص  یٍٟ٘مممذاس. اؿممماسٜ ومممشد

تمٝ عمشق ٔخسّم ، وماٞؾ اػمٓ       GWAS ٓیاػم  یٞا دادٜ

آصٔمٖٛ تمٝ    ؾیزٛػظ تش٘أٝ، ا٘ػماْ ٔشاامُ خم    یاؿغاِ ؼهید

ا٘ػاْ  أىاٖٚ  SNP یٞا دادٜ یصٛسذ خٛدواس، أىاٖ دػسىاس

 ٗیم اػمسفادٜ اص ا  ُیم اص ٔحاػثاذ ٔؼَٕٛ اص غّٕمٝ دلا  یاسیتؼ

 .ٞا اػر تش٘أٝ

ٝ  شیص  یٚ زؼش یتٙذ دػسٝ دس ٔمٛسد   ریم غٕؼ یٞما  ٔػٕٛػم

ٚ  ؼممٝیٔشغممغ غٟممر ٔما ریممتممٝ داؿممسٗ غٕؼ اصیممٔغاِؼممٝ، ٘

ؿمذٜ اص   ٝیم اسا یٞا ریاص غٕؼ ٚغٛد داسد ٚ ٔؼٕٛلاً یتٙذٓ یزمؼ

ٚ  Hapmap (Hapmap Project Populations)ٔغاِؼممٝ 

1000 Genome (1000 Genome Project)  ٜاػمممسفاد

 GWASٔغاِؼماذ   یٞا SNPاعلاػاذ  یتشسػ یتشا .ؿٛد یٔ

 یٞما  تا٘مه . اػمر  ذٜمیم شدمٌ ٝمیاسا یمدادٜ ٔخسّف یامٞ ا٘همت

، DBSNP (25) ،SNPedia (26) ،UCSC (27)دادٜ 

Ensemble (28) ا٘ذ غّٕٝ ٗیاص ا . 

 

 قيفزا دق يدر پزشک کبربزد
ٖ یزٕماْ ت  یدسٔاٖ ضاتر تشا هی یتٝ أشٚص خضؿى زا تما   ٕماسا

 هیم أما تمش اػماع     ،ٕ٘مٛد  یٔ ـٟٙادیسا خ ٗیٔؼ صیزـخ هی

سا ٔـمخص   یٕاسیدػسٛساِؼُٕ دسٔاٖ ت ٗ،یاٍ٘یدس اذ ٔ ٕاسیت

 ٕاساٖیاص ت یوشد أا أشٚصٜ ٔـخص ؿذٜ اػر وٝ زؼذاد وٕ یٔ

 ٚ ظیٔٙحصمش تمٝ فمشد، ٔحم     یٞما  طٖ. ٞؼمسٙذ  ٗیاٍ٘یدس اذ ٔ

افشاد غٟمر   یشیخز ریؿٛ٘ذ وٝ اؼاػ یتاػص ٔ یص٘ذٌ ی ٜٛیؿ

ٚ . ٚ خاػخ تٝ دسٔاٖ ٔسفاٚذ تاؿمذ  یٕاسیت ػادیا  ىمشد یأمشٚصٜ س

ومشدٜ   شییم زغ یشیـٍیاص ػٕر دسٔاٖ تٝ ػٕر خ یػّْٛ خضؿى

 یخضؿى ا٘ٝ،یـٍٛیخ یساػسا چٟاس ٔحٛس خضؿى ٗیِزا دس ا  ،اػر

ٔـاسور ٌؼمسشؽ   یٚ خضؿى شا٘ٝیـٍیخ یؿخص ٔحٛس، خضؿى

٘حٜٛ  ،یٕاسیؿٙاخر ػاخساس ت ٕاس،یدس ٞش فشد ت(. 29)ا٘ذ  افسٝی

 ،یشیـممٍیداسٚ سٚ٘ممذ خ شیضأزمم ؼممٓیٔىا٘ ،یؼممیػٕممُ، فّممٛس عث

 ٓیدا٘م  یعمٛس ومٝ ٔم    ٕٞاٖ. شدیٌ یٚ دسٔاٖ سا دس تش ٔ صیزـخ

داؿمسٗ اعلاػماذ    كیم اص عش یچٙذ ػأّ یٞا یٕاسیاص ت یاسیتؼ

ٔغاِؼماذ   سٚٗ یم اص ا ؛ٙذتاؿم  یٙم یت ؾیزٛا٘ٙذ لاتُ خم  یٔ یىیط٘س

 ی٘مٛاا  افسٗیخغ اص  یسیزٛا٘ٙذ دس ٞش غٕؼ یٔ یٌؼسشدٜ ط٘ٛٔ

ٔ  یٕماس یٔمشزثظ تما ت   یىیط٘س اضمش ٔمذاخلاذ    ضاٖیم ٚ ٔحاػمثٝ 

سا ٔحاػمثٝ   یٕماس یدس اتسلا تمٝ ت  یفشد ؼهیس ضاٖیٔ ،یغیٔح

 شییم ٔٙاػة ٕٞشاٜ تا زغ ی وٙٙذٜ یشیـٍیدسٔاٖ خ هیٚ  ٙذیٕ٘ا

ساػمسا اػمسفادٜ اص    ٗیدس ٕٞم . ذیم ٕ٘ا ـمٟٙاد یخ یص٘ذٌ ی ٜٛیؿ

 ه،٘سیم ط‌یاخم  ه،یم اٚٔ ،یىی٘مٛٔ ط ،یىیط٘س اذیخصٛص یىؼشی

 ایم  كدلیم فشا یٞش فشد دس اٛضمٝ خضؿمى   یـٍاٞیٚ آصٔا یٙیتاِ

 precision medicine or personal) یؿخصمم یخضؿممى

medicin )ٔ ٜؿٛد‌یاػسفاد. 
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 215/  ٚ ٕٞىاساٖ اِؼاداذ دا٘ـدٛس ٓیدوسش ٔش                                                                      1395، ٟٔش ٚ آتاٖ 112خی  دس ، خی4ؿٕاسٜ 

 

 یا ٔغاِؼاذ، تؼسش ٌؼمسشدٜ  ٗیااصُ اص ا یىیاعلاػاذ ط٘س 

ٖ    یٛزشیومأد  یٞا یػاص سا غٟر ٔذَ  یٞما  تما ٞمذف وـم  ط

ٝ  . ٙمذ یٕ٘ا یفشاٞٓ ٔم  ٙٝیصٔ ٗیدس ا ذیغذ ومٝ   ییٞما  اغّمة ٔماِم

وٙٙمذ،   یسا ٌمضاسؽ ٔم   یط٘مٛٔ  ی ٌؼمسشدٜ  یٞاضیآ٘اِ یٞا افسٝی

 حیٛزتا فٙ یداس یعٛس ٔؼٙٝ وٝ تسا  ییٞا ؼٓیٔٛسف یاص خّ یؼسیِ

 افسٗیم  یوٙٙذ ٚ دس خم  یٌضاسؽ ٔ ،ٔٛسد ٘ظش دس اسزثاط ٞؼسٙذ

 عیاص ٘سا ؼهیس یٞا ٔذَ افسٗیِزا تا . ؼسٙذی٘ ؼهیس یٞا ٔذَ

ٔ   یٔغاِؼاذ ٔ ٗیا ٛ  ٝ تم  یزمٛاٖ ٌما  یخضؿمى  یٕٞٛاسػماص  یػم

دس  GWASاص ٔغاِؼماذ   هیم ط٘ٛٔ یٞا افسٝی. تشداؿر كیفشادل

ٝ  ٍشیوٙاس د وٕمه   كیم ادلفش یوٙٙمذٜ تمٝ خضؿمى    ػٛأُ ٔذاخّم

. ٞمش فمشد ٔـمخص ؿمٛد     ظٜیم ٚ یدسٔما٘  یوٙذ زا ساٞثشدٞا یٔ

ا٘ػاْ ؿمذٜ   GWASٔغاِؼٝ  2129زاوٖٙٛ اعلاػاذ ٔشتٛط تٝ 

 یٞما  افسٝیٚ  ذٜیضثر ٌشد GWASدس وازاِٛي  ایدس ػشاػش د٘

ٔٛضٛع دس  كیفشادل یخضؿى یسا تشا یٔغاِؼاذ تؼسش ٔٙاػث ٗیا

 .فشاٞٓ وشدٜ اػر هیط٘ٛٔ

 

  
 .رًٍذ اًجبم هطبلعِ گستزدُ ژًَهي. 1شکل 
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 تْزاى کيَهتببَلیکبرد کيژًت هطبلعِ
ٍ یغٟمر خ  ،ذیم ٘ٛؿساس روش ٌشد ٗیوٝ دس ا ٕٞا٘غٛس  ،یشیـم

ضش تمش ػملأر   ؤٔم  یچٙمذ ػمأّ   یٞا یٕاسیٚ دسٔاٖ ت صیزـخ

 یىم یٚ ط٘س یغم یػٛأمُ اضشٌمزاس ٔح   ییتٝ ؿٙاػما  اصی٘ ،غأؼٝ

ٜ   هیم ػّمٓ ط٘س  غیػمش  ـشفریتا خ. اػر ٞما ٚ   ٚ زٛػمؼٝ دػمسٍا

 یسیغٕؼ هیط٘س یٞا اص دادٜ یادیٔشتٛعٝ، اػٓ ص یٞاافضاس ٘شْ

 عی٘سمما. اػممر ؿممذٜ شٜیممرخ یاعلاػمماز یٞمما ٚ دس تا٘ممه ذیممزِٛ

٘ـمماٖ دادٜ اػممر وممٝ ػٛأممُ    یٔغاِؼمماذ ٌؼممسشدٜ ط٘ممٛٔ  

ٔمشزثظ تما تمشٚص     یچٙذ ػمأّ  هیط٘س یٞا یٕاسیٔؼسؼذوٙٙذٜ ت

 ریم ٞش غٕؼ یٞا افسٝیدس الٛاْ ٔخسّ  ٔسفاٚذ اػر ٚ  یٕاسیت

 . ٌشدد ذییأز ٍشید یٞا ریدس ٔغاِؼٝ ٔـاتٝ دس غٕؼ ذیتا

ٍ٘مش،   غأؼٝ یىشدیزٟشاٖ تا سٚ ذیدیٍ٘ش لٙذ ٚ ِ ٙذٜیآ ٔغاِؼٝ

 یٞما  یٕماس یت ـمشٚ٘ذٜ یخ ٛعیتش ؿم  یٔثٙ ٝیاعلاػاذ اِٚ ٝیتش خا

ػاوٗ دس ؿمشق   ری٘فش اص غٕؼ 15000اص  ؾیت یسٚ ،شیٚاٌشیغ

 یٞما  تا تاصٜ یٔمغغ صٔا٘ 6زٟشاٖ ا٘ػاْ ؿذٜ اػر ٚ زاوٖٙٛ دس 

 ٗیم ا. ؿمذٜ اػمر   یآٚس افمشاد اعلاػماذ غٕمغ    ٗیػٝ ػاِٝ اص ا

 ی ٔغاِؼممٝ ٗیٚ ٔؼسثشزممش ٗیتضسٌسممش ٗ،یزممش یٕیلممذ ،ٔغاِؼممٝ

ٔغاِؼمٝ تمٝ    ٗیا یعشاا اذیغضئ(. 30)اػر  شاٖیٍ٘ش دس ا ٙذٜیآ

 ی ٔغاِؼٝ ٌؼمسشدٜ  اذیغضئ .(31)ؿشح دادٜ ؿذٜ اػر  ُیصزف

 ؾیتم  یزٟشاٖ وٝ سٚ هیٛٔساتِٛیواسد هیدس ٔغاِؼٝ ط٘س یط٘ٛٔ

زٟشاٖ  ذیدیوٙٙذٜ دس عشح لٙذ ٚ ِ ؿشور٘فش اص افشاد  14000اص 

 JMIR Research Protocolsا٘ػماْ ؿمذٜ اػمر دس ٔػّمٝ     

وٝ زحر  یافشاد ٝیٔغاِؼٝ ٔزوٛس، وّ دس(. 32)چاج ؿذٜ اػر 

ٝ   ذیدیخٛؿؾ ٔغاِؼٝ لٙذ ٚ ِ صمٛسذ  ٝ تم  ،ا٘مذ  زٟشاٖ لمشاس ٌشفسم

خما٘ٛادٜ ؿمأُ    3959 ،ٔػٕمٛع دس . ؿمذ٘ذ  یتشسػم  یخا٘ٛادٌ

 یٚ ٞش ٘فمش تمشا   یتشسػ ی٘فش دس ٔغاِؼٝ ٌؼسشدٜ ط٘ٛٔ 13887

اص . ؿمذٜ اػمر   حیط٘ٛز ٗییزؼ یىیٞضاس ٔاسوش ط٘س 700اص  ؾیت

ومٝ   ییٞما  GWAS ٝیؿذٜ دس وّ یتشسػ حیفٙٛز 1993 اٖیٔ

 GWASا٘مذ ٚ اعلاػماذ آٖ دس وازماِٛي     زاوٖٙٛ ا٘ػماْ ؿمذٜ  

ؿمذٜ ٚ   یتشسػ ریغٕؼ ٗیآٖ دس ا حیفٙٛز 209ٔٛغٛد اػر،  

ٚ   یم أىماٖ زؼش . اػرآٖ ٔٛغٛد  یدیٚ ط٘ٛز یدیاعلاػاذ فٙٛز

 ٗیم ا یػشٔ یٞا دس ٕ٘ٛ٘ٝ ضی٘ ٍشید حیفٙٛز 405 یشیٌ ا٘ذاصٜ ای

 . افشاد ٚغٛد داسد

ٚ صمااة ٘ظمشاٖ دس    ٗیٔسخصصم  ،ٌزؿسٝ یٞا ػاَ یع دس

  ٖ ٓ یٚ ٔساتِٛ ضیم س خظٚٞـىذٜ ػّمْٛ غمذد دسٚ دا٘ـمٍاٜ ػّمْٛ    ؼم

  ییغمزا  ٓیم سط شاذییم زغ شیضأزم  ٙٝیدس صٔ یتٟـس ذیؿٟ یخضؿى

، (40-42) ذیممدیِ ضاٖیم ٔ شاذییممٚ زغ اتمر ید ٛعی، ؿم (39-33)

 یىممیٚ ػٛأممُ ط٘س(  43-45) یٔممشزثظ تمما چممال یٞمما حیممفٙٛز

ا٘ػماْ   یادیم ص مماذ یزحم( 47،46،44) شاذییم زغ ٗیٌزاس تش ااضش

 ٗیا یسٚ یٔمالاذ ٔـسشو ،یإِّّٗ یت یٞا یدس ٕٞىاس. ا٘ذ دادٜ

چماج ؿمذٜ اػمر     یإِّّم ٗ یٔؼسثش ت دس ٔػلاذ وألاً ریغٕؼ

 یٞما  ػماخر ٚ افمضٚدٜ ؿمذٖ دادٜ   شیص ٗیم تا ٚغٛد ا(. 49, 48)

 یخضؿى ٟردس غ یضشؤزٛاٖ ٌاْ ٔ یٔ ىغیأ یااصُ اص فٙاٚس

 .تشداؿر كیفشادل
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