
 

���������������������������������»�Ä¸n�¹Â¸�Ê°��aÊ»Ô�Y�{Y�M�ÃZ´�¿Y{��������������������������������������������������������
�������������������Ã�Á{����Ã�Z¼��,��,�ÌËZa����,�cZv¨�����Ze�ÎÏÓ 

��
¥~u�Ê���]�½��ÉZÅSMN�Ê¿Y�ËY�½Y�Z¼Ì]��{�Ä]�Ôf^»� �

��|·Âe��Y��Ìa��Ìz�e�Á�Ê�Zz¿�Ê¿Ô���Ê§Á�eM� �
{Y��¾�u�Z¿Y|¿Z»˺�Z°¸³�Y�Å��,�ÉÁ{ZÅ�Ä·YÁ�,�{Y�¿�Ê¼Ë�¯�Z¿Z�¯��,�Ê¿|¼·Y�|ËÂ¿�,�½Y�Á�§Y�Z^Ë�§�,�, 

�§�É�Â�v¸��½Z¼ËY�Êf¬¨��¦�ÂË�,�É�Ë�Æ¯�ZÌ¼Ì¯�,���,É{Z]M�ºn¿�¾Ì�u���

 
���ÉÂn�¿Y{PhDÊ·Â°·Â»�®Ìf¿���,�,Ê�ZÀ��d�Ë��ÃÁ�³½Y�Æe�cZ¬Ì¬ve�¹Â¸��|uYÁ�,Ê»Ô�Y�{Y�M�ÃZ´�¿Y{ 
���{Y�¿�Ê¼Ë�¯�®Ìf¿��Á�É�Â·ÂeZa��¯�»��É{Z]M�ºn¿�½Y�Æe�, 
�®Ìf¿��cZ¬Ì¬ve��¯�»�,�ZÌ�¿Y{�Ê�z^¿YÂe�Á�Êf�Ë�Æ]�¹Â¸��ÃZ´�¿Y{�,,½Y�Æe���
�®Ìf¿��cZ¬Ì¬ve��¯�»�,{Zf�Y�Ê�z^¿YÂe�Á�Êf�Ë�Æ]�¹Â¸��ÃZ´�¿Y{�,½Y�Æe�, 

Ã|Ì°q��
¥|Å�Á�Ä¬]Z�� |Àf�Å�Êf¯�u�½Á�¿�ÉZÆË�Z¼Ì]��Y�ÊÅÁ�³�Ê�Zz¿�Ê¿Ô���Ê§Á�eM��|¿�Y{��¬¿�É�Z¼Ì]�{ZnËY��{�½��Ä��ºÆ»��ZÆ¿M�¾Ë�e

�½�SMNÊ»�|�Z]�Á{�ÉY�Y{� Á�Äz�¿ d�Y�É�»Â¸e� Á�É�»Á�f¿Z�� �� �{���|��{��½Y�Z¼Ì]� �Y�SMA,�½��É�»Â¸e�Äz�¿�SMN��Â��Ä]�
�Æm�ÉY�Y{�Ê¬]Z»�Á�d�Y�Ã|��¥~u�cÂ´Ë�Â»ÂÅZÅÄ�¬¿�É�Ê»��Â¯~»�½���{�ÉY�|À�Z]� �½Á�³Y�,½Y�Z¼Ì]�dË�j¯Y��{.�ÉZÅ��Á���½�� 

SMN1Ê»�¥~u��{Â�� ��Æm�Ê���]� Á��¾ËY� �Y.dÌ¼ÅY��WZu�¾Ì¸«Z¿� Á�½Y�Z¼Ì]�ÊËZ�ZÀ���{�½��¾ËY�ÉZÅ]��ZÌ�Éd�Y�� ��¾ËY� �Y�¥|Å
�Æm�Ê���]��ÅÁ�a.�½��ÉZÅSMN1d�Y�Ê¿Y�ËY�½Y�Z¼Ì]��{�½M�Ê¿YÁY�§�Á��� 

��]��Á��Ê���¹ÂÌ���À¯�ÉZÅ�ZÌ »���Z�Y��]�½Y�Z¼Ì]�ºWÔ��Ê]ZË��Y�Á�ªÌ«{�Ã�ÁZ�»��Y��aSMA��Á���Y�Ã{Z¨f�Y�Z]�Ê·Â°·Â»�Ê���]�,�
PCR-RFLP�³�¹Zn¿Y�d§���

Äf§ZËZÅ� ���Y��Ì]��|��{�Ã{YÂ¿Zy��Y�.|¿{Â]�½Y�ËY�µZ¼��Á�É�¯�»�ÊuYÂ¿��Y�\¸£Y�Ä¯�Äf�Y{�Ê¸Ì»Z§�kYÁ{�Y�,ZÅ���ªÌ¬ve�¾ËY��{����
Ã{YÂ¿Zy�½Á�³Y��Æm���¿��Y���½��SMN1� �Ä¯�|Àf§�³��Y�«�Ê���]�{�Â»�����Ä¬]Z�� Z]� Ã{YÂ¿Zy�SMAI� ,���� Ã{YÂ¿Zy�SMAII� Á����

Ê«Z]�Ã{YÂ¿Zy.���{�Ã|¿Z»SMAIIIÄ¬^��.|¿|��É|À]���½Á�³Y�¥~u�Ê���]�Ã{YÂ¿Zy��{�.�Ä¯�{Y{�½Z�¿�Ã|¿��ÉÔf^»�|¿��§�Z]�ÉZÅ��|��{��
�ÉZÅ�Ã{YÂ¿Zy��YSMAI�,���|��{���SMAIIÁ����|��{��SMAIII�½��cÂ´Ë�Â¼Å�¥~u�ÉY�Y{�SMN1|¿{Â]����|·Âe��Y��Ìa��Ìz�e��{

��Â¼n»��Y���,Ä¿Â¼¿����Ä¿Â¼¿���
��|��{���d§�³�c�Â��ZÆ¿M��{�É�Y{�Z]�ºfy�Á�|¿{Â]�Ôf^»���
ÄnÌf¿É�Ì³���½Á�³Y�¥~u�ÊeÂ´Ë�Â¼Å�Ê¿YÁY�§��½��SMN1��Â¿�Ä���Å��{�SMA ���|��{���Y�³�ÄÌ^��Ä¯�{Â]��[�£��{�Ã|��ÄWY�Y�cZ

{Â]�dËÂ¯�Á�¾aY��,¾Ìq�,ZaÁ�Y����
É|Ì¸¯�½Z³�YÁ���,�Ê�Zz¿�Ê¿Ô���Ê§Á�eMSMN1Ê¿Y�ËY�½Y�Z¼Ì]�,����

��

Ä»|¬»�� �
�Ê�Zz¿�Ê¿Ô���Ê§Á�eM�É�Z¼Ì] (SMA)É�Z¼Ì]��Y��Á��ËZ/��ÉZÅ

Ê^�//��Ã|À�//¯�Ê//»�Ê¿Ô�//��|//�Z]�����Y�|// ]�É�Z//¼Ì]�¾//ËY

                                                
��µÂX�»�Ã|À�ËÂ¿���{M�������Âe�Á�Êf�Ë�Æ]�¹Â¸��ÃZ´�¿Y{�,½Y�Æe�������®/Ìf¿��cZ/¬Ì¬ve��/¯�»�,Ê�/z^¿Y�����/f¯{

�É{Z]Y�ºn¿�¾Ì�u(email: hnajm2@ yahoo.com) 

Ä·Z¬»�d§ZË�{�xË�Ze����
�
������
Ä·Z¬»���Ë~a�xË�Ze���
�
������

������ËZ��½YÂÀ��Ä]�¾�Á{�Ê¿Ô���Ê§Á�f�Ë{�e���É�Z¼Ì]�¾ËÊ^���
Ê¿Ô���Ê»�[Â�v»�{Â������¶/Ì¸ve�É�Z/¼Ì]�®Ë�Â·ÂeZa�Ä�z�»
½Á�¿��������Äf�/Å�Á��Zz¿�Ê»Y|«�wZ���{�Êf¯�u�ÉZÅ����Ê/f¯�u�ÉZ/Å

d�Y��¤»�Ã|�Z«���,��� 

��������������Ê�Z/z¿�Ê¿Ô�/��Ê/§Á�eM�,®Ìf�/Ì¯��Á�/^Ì§�É�Z/¼Ì]��Y��a�
�ËZ������½Y�YÂy�Ì��±�»�d¸��¾Ë�e�¶Ì·{�Ä]�É�Z¼Ì]����Ê/°Ìf¿��ÉZÅ

�����Ê»Á�Â/eY�g�YÂe�Z]���Ê/»�[Â/¸¤»���������0Z/^Ë�¬e�½M��ÂÌ/��Á�|/�Z]���{�

 
Original 
Article 

 

id17504437 pdfMachine by Broadgun Software  - a great PDF writer!  - a great PDF creator! - http://www.pdfmachine.com  http://www.broadgun.com 

 [
 D

ow
nl

oa
de

d 
fr

om
 tm

uj
.ia

ut
m

u.
ac

.ir
 o

n 
20

24
-0

4-
11

 ]
 

                               1 / 6

http://tmuj.iautmu.ac.ir/article-1-63-fa.html


����
�Ä¸n»�¹Â¸��Ê°��aÊ»Ô�Y�{Y�M�ÃZ´�¿Y{���������������������������������������������������������¥~u�½��ÉZÅSMN�Ê�Zz¿�Ê¿Ô���Ê§Á�eM��{� 

�������������d�Y�Ã|¿��|·Âe��������É�Z¼Ì]�¾ËY�¾Ì¸«Z¿��ÂÌ��¾Ì/]�
��
��Z//e���
����{�������//¨¿��Ê//»��ÊÀÌ·Z//]��//�¿��Y�Ä¯|//�Z]

|Àf�Ì¿�Ôf^»����,�������
����Ê¸¸¼·Y�¾Ì]�¹ÂÌ���À¯SMA�����¶°/��Ä��SMA��Ê¯{Â/¯�½Y�Á{�

����Â¿I,�II�Á�III���������c|��Á��Á�]�¾���Z�Y��]�Y���Ä/¯�ÊÀÌ·Z]�ºWÔ
����,ÊÀÌ·Z]�cZ�ËZ»�M�Z]Ä¿Â¼¿�É�Y{�/]������É�Â/·ÂË�Ì§Á�f°·Y�Á�Ê¿Ô�/��

Ê»�Ê]ZË��Y�{Â¼¿��z�»�{Â���µÁ|m�����
��Â¿��{I �(Werdnig Hoffmann )���¾Ë�e{Z/u�Á�¾Ë�e|Ë|/��Ä¯�

���,d�Y�É�Z¼Ì]�¾ËY�¶°��������Y�¶^«��Á�]�0ÓÂ¼ »������±�/»�Á�Ê´ÅZ/»�
����Y�¶^«����Ê»�w��Ê´·Z��|Å{�Á��«�ÃZ´rÌÅ�½Z¯{Â¯��¾f��¿�Ä]��{Z

��|Àf�Ì¿�®¼¯�½Á|]�������Â/¿��{II����Ä/¯�������/�YÁ�|/u�¶°/��É�Z¼Ì^
,d�Y�������Y�¶^«�0ÓÂ¼ »��Á�]������������Y�|/ ]�±�»�Á�Ê´ÅZ»����Ê´·Z/��
�Ê»�w��������������®/¼¯�½Á|/]�¾f§��ÃY��ZË�¾f��¿�Ä]��{Z«�­{Â¯�Á�|Å{
Ê¼¿|�Z]������Â¿��{III�ZË����Y��/a��Á�]�Z]�É�Z¼Ì]�¦Ì¨y�¶°����

����yZ��Ä¼Å��Z¼Ì]�,Ê´ÅZ»�Êf¯�u�ÉZÅ���Ê»�\�¯�Y��|À¯���Ê�Â¿
�������Ê»��Á�]�Ê·Z�³��]�¾ÌÀ���{�Ä¯�É�Z¼Ì]��Y�������Â/¿�0ZuÔ�/�Y�|/À¯

IV��Ê»�Ã|Ì»Z¿����������������Z/e�¹Á{�Ä/Å{��Y�Á�¦/¸fz»�½M��Á�/]�¾��Ä¯�{Â�
d�Y�Ã|����Y�³�ºnÀa���,�����

����Y��Ì]��������������ÉY�Y{�Ê�Z/z¿�Ê¿Ô�/��Ê/§Á�eM�½Y�Z/¼Ì]��Y�|��{�
���������¼ »�Ä¯,|Àf�Å�®Ë��Â¿�ÊÀ Ë�É�Z¼Ì]�¾ËY�¶°��¾Ë�e�|Ë|��ÓÂ

�Ze�Ê�¨Àe�cÓÔfyY�Ä]��nÀ»�Ê»�Ê´·Z��{Â����
��������������Ê¿Ô�/��¶/Ì¸ve�Á�¦ /��Z]�{Y�§Y�,É�Z¼Ì]��e�¦Ì¨y�µZ°�Y��{

�Ìa��|Àf�Å�ÄmYÂ»�Ã|¿Á���������Á�cÓÔfyY�µ�fÀ¯�dÆm�0ÓÂ¼ »�ZÆ¿M
����������d/^«Y�»�Á�ÊaY�eÂ/Ë�Ì§�Ä]��ZÌ¿�¹ÁY|»��Â�]�É�Z¼Ì]���YÂ���ÉZ/Å

�|¿�Y{�Ê°��a���������«�Än·Z »�ZË�½Z»�{���Zu�µZu��{����¾/ËY�ÉY�]�Ê 
����d§��Ìa�Z»Y�,{�Y|¿�{ÂmÁ�É�Z¼Ì]���º�/q�ÉZ/Å������/¿Y{��{�É�/Ì³
��¾ËY�Ê·Â°·Â»�É�Â·ÂÌ]�Á�®Ìf¿������Ä/¯�d/�Y�Ã|/��¶�Zu�É�Z¼Ì]

º�q������������iÂ/»�½Z/»�{�ÄÀÌ»���{�¾Ì¬¬v»�ÉY�]�Y��ÊÀ�Á��ÉZÅ�Y|¿Y
d�Y�Ã{�¯��Z]�É�Z¼Ì]�¾ËY� 

���µZ���{���������������Ä/���/Å�ÃZ/´ËZm�,Ê´f�ÂÌa��Ì·Z¿M��Y�Ã{Z¨f�Y�Z]�,
��eM��Â¿���¹Á�Â»Á�¯�{�Ê�Zz¿�Ê¿Ô���Ê§Á�5q11.2-q13.3��¾ÌÌ e�
�|//���������½��Ä//��½ÂÀ¯Z//eNAIP, SMN�Á�P44�ÄfyZÀ//��
Ã|���������¹Á�Â»Á�¯�|À¸]�ÉÁ�Z]�ÉÁ���]�Ä¯�|¿Y������Ê¸»Z��Á�Äf�Y{��Y�«�

|Àf�//Å�É�Z//¼Ì]�{Z//nËY�ÉY�//]���½�SMN�(Survival motor 

neuron)�ÉY�Y{�����É�»Á�f¿Z/��Äz�/¿�Á{�Á�½Á�/³Y�� (SMN2)�Á
�»Â¸eÉ(SMN1)�������Y�Z/»Y�Ã{Â/]�µZ §�É�»Â¸e�Äz�¿�ZÆÀe�Ä¯�d�Y�

���������|Àf�/Å�´Ë|°Ë��Ä]Z�/»��ZÌ�/]�É�ZfyZ/����¿������Äz�/¿�½Y|/¬§
����Ê»�Ã|¿YÂy�¥~u�0ÓÂ¼ »�,É�»Â¸e��Ê/»�½Y|¬§�¾ËY�Ä¯�{Â���|/¿YÂe

ZË��Ê¿��¶Ë|^e�º�Ì¿Z°»��iY��{�Gene Conversion ��{Z/nËY��Ì¿��
{{�³������½Á�/³Y�¥~u����½�SMN1�������½Y�Z/¼Ì]�d/Ë�j¯Y��{���Ôf/^»

Ä]SMA ��d/ËÂ¯�Á�¾aY��,¾Ìq�,ZaÁ�Y�[�£��{�Á�d�Y�Ã|��Ã|Ë{�
�ËZ��e�Ã{Â]��������Y��Ì]�Ä]�Á�����Ê»|��,���Ê·Z/u��{������Ê/¿YÁY�§�Ä/¯

É�//f¼¯d//�Y�Ã|//����Y�//³�|//ÀÅ�Á�É�·Z//»��{�����,��������
��Ä�¬¿��Æm�¾ÌÀr¼Å�����¥~/u�Z/Ë�Á�ÉY�����Äz�/¿��{��®/qÂ¯�ÉZ/Å

���½��É�»Â¸eSMN�����������]�É|ÌËZe��«YÁ��{�Ä¯�d�Y�Ã|��Ã|Ë{���¬¿
�½��É�»Â¸e�Äz�¿�ÊËY�Ë�Z¼Ì]SMNd�Y������������

�¥~//u�Ê//¿YÁY�§�,�//ÌyY�Ê//���]��{�½Á�//³Y�ÉZ//Å��½��SMN��
���������������Á�|/��¾Ì/Ì e��/¯�»�¾/ËY�Ä/]�Ã|/����Zm�Y�½Y�Z¼Ì]��{�É�»Â¸e�

������Ã{YÂ¿Z/y�ÉY�]�|·Âe��Y��Ìa��Ìz�e���������Z/Æ¿M��{�¥~/u�Ä/¯�ÊËZ/Å
�{Â]�Ã|��¾ÌÌ e,d§�³�c�Â������½���{��/ÆmSMN1���yZ/��
�É�Z¼Ì]�d§��Ìa�d�Y�,��Ê·Zu��{����Äz�¿�{Y| e�Ä¯���ÉZ/ÅSMN2,�
���±Â·Â¼Å�Äz�¿SMN1���������`/ÌeÂÀ§�Ã|/ÀÅ{��/ÌÌ¤e��Âf¯Z§�½YÂÀ ]�

����d�Y�dÌ¼ÅY��WZu��������������dÌ /�Á�Ê���]��Ä ·Z�»�¾ËY��Y�¥|Å
�Æm�½��ÉZÅSMN1�Ê¿Y�ËY�½Y�Z¼Ì]���{�½M��Â§Á�Á��d�Y� 

� �
�µÁ|m���É|À]�Ä¬^��SMA �,ºWÔ���Á�]�¾���Z�Y��]�

�Á�Êf¯�u�ÉZÅ{�°¸¼�±�»�½Z»�� 

� �� ��Á�]�¾� �ÉZÅ{�°¸¼�
Êf¯�u 

±�» 

SMAI ���Ê´ÅZ»� �Ä]��{Z«�®¼¯�½Á|]
|Àf�Ì¿�¾f��¿� 

��Ë���
Ê´·Z� 

SMAII ��Y�¶^«���
Ê´ÅZ» 

�Ä]��{Z«�,|ÀÀÌ�¿�Ê»
|Àf�Ì¿�¾f§��ÃY�� 

��Y��eÓZ]��
Ê´·Z� 

SMAIII ��Y�| ]���
Ê´ÅZ» 

��{Z«�Ê�Zy�¾��Ze
|Àf�Å�¾f§��ÃY��Ä]� 

Ê·Z�³��] 

� �
Á��Á�{YÂ»ZÆ���

���É{�]�Z¯��ÅÁ�a�¾ËY��{��,���������Ìz�e�Z]�Ã{YÂ¿Zy�SMA�����Ä¯���
����ÉZÆ·Z��Ê���{��������Ze���������������É�Â·ÂeZ/a�Á�®/Ìf¿���/¯�»�Ä]�

Ê¼Ë�¯{Y�¿�ºn¿���,|¿{Â]�Ã|���Zm�Y�É{Z]M������Ìz�/e�|ÌWZe�dÆm
��������|/Àf§�³��Y�«�Ê���]�{�Â»��Æm��Â¿�¾ÌÌ e�Á���Ã{YÂ¿Z/y�����/]�Z/Å

������Ê¸¸¼·Y�¾Ì]�¹ÂÌ���À¯�ÉZÅ�ZÌ »��Z�YSMA�Y���|¿|/��[Zzf¿��
�������������Y�Ê/y�]��{�Á�É�Z¼Ì]�ºWÔ��Ê���]�Z]�½Y�Z¼Ì]�ÊÀÌ·Z]��Ìz�e

�Ê§Y�³Â//Ì»Á�f°·Y�Z//]�{�YÂ//»�EMG��|//��|//ÌWZe���~//yY��Y��//a
dËZ�������������Ê°/��a��{�©ÔyY�ÄfÌ¼¯�cZ]Â�»�Z]�ª]Z�»�Ä»Z¿DNA�

�����������������Á��Z/]�Ã{YÂ¿Z/y��¾Ë|/·YÁ�Á�½Y�Z/¼Ì]�Ê/�Ìv»�½Ây��Y�Ê»Â¿�
Salting out|��kY�zf�Y����������

��Ä¼Å�������½Á�³Y�±Â·Â¼Å�¥~u�ÊËZ�ZÀ��dÆm�{Y�§Y����½��SMN1�
�ÉZ//Å�¼ËY�a���//�Âemismatch��Á��Z//]��PCR-RFLP�s�//���

���Âe�Ã|��Ã{Y{van der steege�����|/Àf§�³��Y�/«�Ê]Z/Ë��Y�{�Â/»�

 [
 D

ow
nl

oa
de

d 
fr

om
 tm

uj
.ia

ut
m

u.
ac

.ir
 o

n 
20

24
-0

4-
11

 ]
 

                               2 / 6

http://tmuj.iautmu.ac.ir/article-1-63-fa.html


Ã�Á{�������Ã�Z¼�� ��ÌËZa���������������������������������������������������������������������������������������������������������{Y��¾�u�Z¿Y|¿Z»�Z°¼Å�Á�½Y�
���� 

�����ÄÌ·ÁY�½|��Ã�ÂeZ¿{������{�Ä¬Ì«{������Êf¿Z/��Äm�{����ÉZ/»{�,{Y�/³
��µZ�eY�������c|»�Ä]�Äm�{����������f�³�ÉZ»{�Á�Ä¬Ì«{������Ä/m�{�
|»�Ä]�c���{�Ä¬Ì«{���¶°Ì�����������

��cÓÂ�v»PCR���½Á�³Y�����½��SMN1����ºË�¿M���Âe�DraI���{�Â/»�
���|Àf§�³��Y�«�Ê¼Ë�¿M�º�Å����cÓÂ�v»PCR���ÉÁ���/]�Ã|��º�Å�

���|Ì»M�¶Ë�¯M�Ê¸a�µ������/��dËY|/Å|��²/¿���/�Âe�Á�|¿��É�/Ì»M
�������d/ËÁ��¶/]Z«�Ã�¬¿�cY�fÌ¿�|/�|¿�����{Y�/§Y�Ê/ Ì^������¶/«Z¿�Á�SMA�
�����µÂ��Ä]�ÊeZ �«�ÉY�Y{�����,���Á���������Ê/·Á�|Àf�/Å��Z]�d¨m�

�Ä �«��  ��|/Ì»M�¶Ë�¯M�µ��ÉÁ���]�É�Z]�d¨m��|/��{���¶/]Z«�
Ê»�Ã|Ë{��´Ë{�Ä �«�Á{�ZÆÀe�Á�Ã{Â^¿�Ã|ÅZ�»|¿Â�����

�����Ä]�Ôf^»�½Y�Z¼Ì]��{SMA�����������/�Âe�Ê/¼Ë�¿M�¶/»Z¯�º�Å��Y�| ]�
DraI�Ä �«�®Ë�ZÆÀe�����d�Y�Ã|ÅZ�»�¶]Z«�É�Z]�d¨m����
��Ä �«���������/¸e�Äz�/¿�Ä]��Â]�»�É�Z]�d¨m��½��É�»Â(SMN1)�

�Ä// �«�Á�����½��É�»Á�f¿Z//��Äz�//¿�Ä//]�(SMN2)��Â//]�»�� �
Ê»{Â���d¼�«������������Á�É�»Â/¸e�Äz�/¿�Ä/]�ª/¸ f»�Ã|�¿�º�Å�ÉZÅ

����Y{�ª¸ e�É�»Á�f¿Z��Äz�¿�Ä]�Ã|��º�Å�ÉZÆf¼�«¿|����½Y�Z/¼Ì]
���Ä]�Ôf^»SMA���������|Àf�/Å�Y�Y{�Y��É�»Á�f¿Z/��½��Z/ÆÀe������Z/]�Å��{

������Ä¿Â¼¿�,Ã|��Ã|Ë{�ÉÂ´·Y�|ÌWZe�dÆm��ËZ»�M����d^j»�µ�fÀ¯�ÉZÅ�
Ê Ì^���������f§�³��Y�«�Ã{Z¨f�Y�{�Â»��Ì¿�Ôf^»�Á�¶«Z¿�,��|À����¶°/�����

��Y�§Y�¹�¿��Y�Ê¼Ë�¿M�º�Å��Y�¶�Zu�ÉZÅ|¿Z]�Ê���]�dÆmLab 

Work 4.0 ����®Ë�f»ÂfÌ�/¿Y{�Ê/���]��d/Ì¸]Z«�Ä¯�,|��Ã{Z¨f�Y�
���Ê»�ºÅY�§�Y��ZÅ|¿Z]��������{Y�§Y�Á�¾Ì¸«Z¿�ÊËZ�ZÀ��½Z°»Y�Á�|À¯Ê Ì^��
½M��Y�Ã{Z¨f�Y�Z]{Â]�|ÅYÂy�ªÌ«{��ZÌ�]����

��������Ã{YÂ¿Z/y�ÉY�/]�|/·Âe��Y��Ìa��Ìz�e������®/Ë�¶«Y|/u�Ä/¯�ÊËZ/Å
��������d/§�³�c�Â/��|Àf/�Y{�Ôf/^»�­{Â¯���Ä/¿Â¼¿�������Y�Ê/ÀÌÀm�ÉZ/Å

����Ê¿Â/Ë�Â¯�ÉZÅ��a(CVS)�������½Â/ÌÀ»M��ËZ/»�Á�(AF)����|/��Ä/f§�³���
DNA����Y������Ä¿Â¼¿�CVS�����Á��Z^�Y�®¼¿��Á����Âe�����Ä/¿Â¼¿�

�dÌ¯��Y�Ã{Z¨f�Y�Z]�Ê¿ÂÌÀ»MViennalab�|��kY�zf�Y���
��

Äf§ZËZÅ��
����Ê���]�¾ËY��{��������������Á�Ê�Z/z¿�Ê¿Ô�/��Ê/§Á�eM�ÉY�/]�Ã{YÂ¿Zy�

����½Á�³Y�¥~u�Ê]ZË��Y����½��SMN1������|/Àf§�³��Y�/«�Ê���]�{�Â»���
�������Ä/ ·Z�»�¾ËY��{�É|¿ÁZ�ËÂy�kYÁ{�Y�Ê¿YÁY�§���|/��{���\/¸£Y�Á�
|¿{Â]�½Y�ËY�µZ¼��Á�É�¯�»�ÊuYÂ¿��Y�½Y�Z¼Ì]� 

½Z//Ì»��{�����,Ã{YÂ¿Z//y�����Ã{YÂ¿Z//y��Ä¬]Z//��Z//]SMAI�,����
�Ã{YÂ¿Z///ySMAII�Á������{�Ã|///¿Z»�Ê«Z///]�Ã{YÂ¿Z///y�SMAIII�� �

Ä¬^��|¿|��É|À]���Ä¬^��¾ËY���������Ô���Á�/]�¾/���Z/�Y��]�É|À]�/Ë�º
|Ë{�³�¹Zn¿Y����

����½Á�³Y�¥~u�Ê���]�����������ÉÔf/^»�|/¿��§�Z]�ÉZÅ�Ã{YÂ¿Zy�½ZÌ»��{�
�����Ä¯�{Y{�½Z�¿�Ã|¿����|��{���������Y������/¨¿��������ÉZ/Å�Ã{YÂ¿Z/y��Y�

SMAI�,�����{|//��������Y����//¨¿���SMAII�Á�����|//��{�
�����Y����//¨¿���SMAIII��cÂ//´Ë�Â¼Å�c�Â�//]�¥~//u�ÉY�Y{�

|¿{Â]���
���Â//¼n»��Y�|//·Âe��Y��Ì//a��Ìz�/e��{���Ä//¿Â¼¿�CVS�Á����
��������½Á�/³Y�¥~u�ÉY�]�Ä¯��fÀ�ÂÌÀ»M�Ä¿Â¼¿���������Y�/«�Ê/���]�{�Â/»�

��,|Àf§�³�����
���|��{�����������Á�cÂ/´Ë�Á�fÅ�¥~/u�ÉY�Y{�Ä/¿Â¼¿
�����
��|//��{�����Á�cÂ//´Ë�Â¼Å�Ä//¿Â¼¿�����
��|//��{����

����Ì¿�Ä¿Â¼¿Ê Ì^�����Ä¿Â¼¿�{�É�Z¼Ì]��Ë�Âe�Ä¯|¿{Â]�����Ê/ÀÌÀm�ÉZ/Å
Ê»�µ|À»�¾Ì¿YÂ«�ª]Z�»�Ê���]�{�Â»|�Z]����

��
� �

hv]��
��������������Ä/]�ÊuYÂ/¿�Ê/y�]��{�Á�ÓZ]�½Y�ËY��{�É|¿ÁZ�ËÂy�kYÁ{�Y�½Y�Ì»

����Ê»�|��{���������É�Z¼Ì]�ÉÓZ]��ÂÌ��Á��Â«Á�Ä]��nÀ»�Ä¯�|���ÉZÅ
�Âe�Z]�Ê°Ìf¿�Ê»�[Â¸¤»�g�Y{Â������Ê/¿YÁY�§��/Ì¿���Zu�Ê���]��{

���É|¿ÁZ�ËÂy�kYÁ{�Y���|��{����d�Y�Ã|��{�ÁM�]������d¸��¾Ì¼Å�Ä]
SMA���d¸���Y�Ê°Ë����½Y�Á{��{��/Ì»�Á�±�/»�Á�É�Z¼Ì]�Ê¸�Y�ÉZÅ

�d//�Y�½Y�//ËY��{�Ê¯{Â//¯�Á�É{Y�Â//¿���½Y�Z//¼Ì]��//j¯YSMA��Z//]�� �
¥~u����½Á�³Y�cÂ´Ë�Â¼Å�ÉZÅ��
������Z/Ë�Á����½��SMN1����z�/»�
Ê»|¿Â�����,������� 

���,¾/�Á{�Ê¿Ô���Ê§Á�f�Ë{��Y��aSMA���ËZ/���Y�Ê/°Ë���¾Ë�/e
É�Z¼Ì]ÉZÅ�Ê^����Ê¿Ô����Ê»�[Â�v»��{{�/³������½���{��/Æm
SMN1�Ã|¼��������������É�Z/¼Ì]�Ä/]�Ôf/]Y��{�Ê/°Ìf¿��¶»Z��¾Ë�eSMA�

��������������`/ÌeÂÀ§��Á�/]�ÉY�/]�Á�Äf�Y|¿�É�iY�É�Z¼Ì]�c|���{�Z»Y�,Ã{Â]
Ê»�É�Á���É�Z¼Ì]|�Z]���
��½Y�Z¼Ì]�Ê� ]��{�Ôf^»��Ä]��SMA���,Ê¿��¶Ë|^e�º�Ì¿Z°»�,���Ê·YÂ/e

�½�SMN1�Ä]�Y�� SMN2Ê»�¶Ë|^e���½|/¿Z»�Ê«Z]�h�Z]�Ä¯�|À¯
��½Á�³Y������½Á�³Y�¥~u�Á���Ê»�{Â����������½Á�/³Y�d/Ì¼ÅY�¶Ì·{�Ä]���
��½�SMN1������½Á�³Y�,É�Z¼Ì]�|ÀËY�§��{����������{�Â/»�Ä/ ·Z�»�¾/ËY��{�

d§�´¿��Y�«�Ê���]��������
�����½Á�³Y�¥~u�ÊeÂ´Ë�Â¼Å�Ê¿YÁY�§����½��SMN1��Y�/]������Ä/���/Å�É

���Â¿SMA���{Á|u����|��{������Y�/³�Ä]Z�/»�Ä¯�{Â]�����ËZ/��ÉZ/Å
dÌ ¼m����Y{Z/¿Z¯�Á�Ê]�£�ÉZaÁ�Y,�¿Âe�,dËÂ¯�,¾aY��,¾Ìq�¶j»�ZÅ
d�Y������,����,�������,��������������½Z/Ì»��{�¥~u�¾ËY�Ê¿YÁY�§

�����|ÀÅ�Á�É�·Z»�½Y�Z¼Ì]������{�Á��/f¼¯���{Á|/u����|/��{���Ê/»��|/�Z]�
�����,�����dÅZ^���cÁZ¨e�Á�ZÅ��Ê¿YÁY�§��{�ZÅ�����½Á�/³Y�¥~u����½��

SMN1���cÁZ//¨f»�ÉZ//Å�d//Ì ¼m��Y�½Y�Z//¼Ì]�ÉZ//ÆÅÁ�³�¾Ì//]�
���������������Z/y�d/Ì ¼m�®/Ë��{��Z/y��Æm�®Ë�Ê¿YÁY�§�Ä]�0ÓZ¼fuY

Ê»��Â]�»{Â����

 [
 D

ow
nl

oa
de

d 
fr

om
 tm

uj
.ia

ut
m

u.
ac

.ir
 o

n 
20

24
-0

4-
11

 ]
 

                               3 / 6

http://tmuj.iautmu.ac.ir/article-1-63-fa.html


����
�Ä¸n»�¹Â¸��Ê°��aÊ»Ô�Y�{Y�M�ÃZ´�¿Y{���������������������������������������������������������¥~u�½��ÉZÅSMN�Ê�Zz¿�Ê¿Ô���Ê§Á�eM��{� 

���Y������,Ê/ÀÌÀm�Ä¿Â¼¿��
���|/��{����½Á�/³Y�¥~/u�ÉY�Y{����Ä/]�
�������d§�³�c�Â��É�Y{�Z]�ºfy�Ä¯�|¿{Â]�cÂ´Ë�Â¼Å�c�Â�����Ä/Ì¸¯

¾ÌÀm���������½Á�/³Y�¥~/u�Ê���]�Z]�Ä¯�ÊËZÅ�������Ìz�/e�Ôf^»�/Ì£�
��|¿{Â]�Ã|��Ã{Y{,�����������É�Z/¼Ì]��/�¿��Y��Ì¿�|·Âe��Y��a�SMA���º·Z/��

|¿{Â]����
�Äf§ZË�ª^����ÅÁ�a�¾ËY�ÉZÅ,����Ê���]��Á��DNA����¶/]Z«��Â/�]��

Ä�uÔ»�����É�Z¼Ì]�|ÌWZe�Ä]�ÉYSMA���������ÊÀÌ·Z/]�º/WÔ��Z/]�É{Y�§Y��{�
������É{Z/��Ì£�lËZf¿�ZË�µÂ¼ »�Ì£���É�Y{�/]�Ä/¿Â¼¿������Z/Ë�Ä¸�/��EMG�

��|À¯�Ê»�®¼¯���������½Á�/³Y�ÊeÂ/´Ë�Â¼Å�¥~u��Ìz�e��SMN1�
�����������������½YÂ/À��Ä/]�É�Z/¼Ì]�ÊÀÌ·Z/]�º/WÔ��ÃY�/¼Å�Ä/]�Ôf^»�­{Â¯��{

�����d�Y�¾Ì¬¬v»�µÂ^«�{�Â»�É�Z¼Ì]��Ìz�e����������Ä/]��Z/Ì¿��/»Y�¾/ËY
��Ìz�e�¹Zn¿Y�����/Ì�¿�Ê¼mZÆe�ÉZÅ��É�Y{�/]�Ä/¿Â¼¿���{�Y��Ä¸�/��

������Ä/]�Ôf/^»�­{Â¯SMA����Ê/»��/¨e�»��{�Z/��������/´Ë{�¥�/���Y���{
�̄ �Êe�Â����¥~u�Ôf^»�{�§�{�Ä������Ã|/Ë{�cÂ/´Ë�Â¼Å�c�Â�/]�ÊËZÅ

�Â,{�������Ê»�Y��Ê¬Ì«{�|·Âe��Y��Ìa��Ìz�e����Ê���]�ªË����Y�½YÂe
SMN1�{Y{�¹Z//n¿Y�Ã{YÂ¿Z//y�ÉY�//]������Y�Ã{Z¨f//�Y�Z//]�¾Ì//Àr¼Å�

����Ê»�|·Âe��Y��Ìa��Ìz�e�������É�Ì³Â¸m�Ôf^»�½Y{Y�Â¿�|·Âe��Y��½YÂe
�������/�Âe�Z/]�¾Ë|/·YÁ�É�Z/��ÃZ/³M�ªË����Y�\Ìe�e�¾ËY�Ä]�Á�{Â¼¿�tÌ

Ê»�¾°¼»�É�Z¼Ì]�¾ËY��Y�É�Ì´�Ìa���y�®�Ë�{{�³���

��
��

�¶°����Å�cÓÂ�v»���|Ì»M�¶Ë�¯M�Ê¸a�µ��ÉÁ��Ã|��{Â·��Ê¼Ë�¿M�º�����d�Y�{ÂÆ�»�|¿Z]�Á{�¦Ë{���Å�{��
�½��Ä]��Â]�»�ÊËÓZ]�|¿Z]�Ä¯SMN1��bp������½��Ä]��Â]�»�ÊÀÌËZa�|¿Z]�ÁSMN2��bp�����,|�Z]�Ê»��

        �yZ��Ã|ÀÀ¯�{Á|v»�ºË�¿M�Z]�Ã{�Âz¿���]�Ä¿Â¼¿�¾ÌÀr¼Å�Á�Ôf^»�,�¶«Z¿�,Ê Ì^��µ�fÀ¯�ÉZÅ�Ä¿Â¼¿|�Z]�Ê»��ËZ»�M��Z]��Å��{�ZÅ�Ä¿Â¼¿��ËZ���     

     �N����,Ê Ì^�T����,¶«Z¿A����,Ôf^»CN����,Ê Ì^��µ�fÀ¯CT����,¶«Z¿�µ�fÀ¯CA����,Ôf^»�µ�fÀ¯UC�� Ã|ÀÀ¯�{Á|v»�ºË�¿M�Z]�Ã{�Âz¿���]�Ä¿Â¼¿�� 

 [
 D

ow
nl

oa
de

d 
fr

om
 tm

uj
.ia

ut
m

u.
ac

.ir
 o

n 
20

24
-0

4-
11

 ]
 

                               4 / 6

http://tmuj.iautmu.ac.ir/article-1-63-fa.html


Ã�Á{�������Ã�Z¼�� ��ÌËZa���������������������������������������������������������������������������������������������������������{Y��¾�u�Z¿Y|¿Z»�Z°¼Å�Á�½Y�
���� 

REFERENCES 
1. Talbot K. Spinal muscular atrophy. J Inherited Metab Dis 1999;22:545-54. 

2. Lefebvre S, Burglen L, Reboullet S, Clermont O, Burlet P, Viollet L, et al. Identification and characterization of a 
spinal muscular atrophy-determining gene. Cell 1995;80:155-65. 

3. Roberts DF, Chavez J, Court SD. The genetic component in child mortality.  Arch Dis Child 1970; 45:33-8. 

4. Pearn J. The genetic frequency of acute Werdnig-Hoffmann disease (SMA type I). A total population survey in 
North-East England.  J Med Genet 1973;10:260-65. 

5. Pearn J. Incidence, prevalence and gene frequency studies of chronic childhood spinal muscular atrophy.  J Med 
Genet 1978;15:409-13. 

6. Dubowitz V. Chaos in the classification of SMA: a possible resolution. Neuromuscul Disord. 1995;5:3-5. 

7. Melki J, Sheth P, Abdelhak S, Burlet P, Bachelot MF, Lathrop MG, et al. Mapping of acute (type I) spinal muscular 
atrophy to chromosome 5q12-q14. The French Spinal Muscular Atrophy Investigators. Lancet 1990;336:271-73. 

8. Wirth B, Pick E, Leutner A, Dadze A, Voosen B, Knapp M, et al. Large linkage analysis in 100 families with 
autosomal recessive spinal muscular atrophy (SMA) and 11 CEPH families using 15 polymorphic loci in the region 
5q11.2-q13.3. Genomic 1994;20:84-93. 

9. Wirth B, Voosen B, Rohrig D, Knapp M, Piechaczek B, Rudnik- Schoneborn S, et al. Fine mapping and narrowing of 
the genetic interval of the spinal muscular atrophy region by linkage studies. Genomics 1993;15:113-18. 

10. Chang JG, Jong YJ, Huang JM, Wang WS, Yang TY, Chang CP, et al. Molecular basis of spinal muscular atrophy 
in Chinese. Am J Hum Genet 1995;57:1503-505. 

11. Akutsu T, Nishio H, Sumino K, Takeshima Y, Tsuneishi S, Wada H, et al. Molecular genetics of spinal muscular 
atrophy: contribution of the NAIP gene to clinical severity.  Kobe J Med Sci 2002;48:25-31. 

12. DiDonato CJ, Ingraham SE, Mendell JR, Prior TW, Lenard S, Moxley RT 3rd, et al. Deletion and conversion in 
spinal muscular atrophy patients: is there a relationship to severity? Ann Neurol 1997;41:230-37. 

13. Rodrigues NR, Owen N, Talbot K, Ignatius J, Dubowitz V, Davies KE. Deletions in the survival motor neuron 
gene on 5q13 in autosomal recessive spinal muscular atrophy. Hum Mol Genet 1995;4:631-34. 

14. Simard LR, Rochette C, Semionov A, Morgan K, Vanasse M. SMN(T) and NAIP mutations in Canadian families 
with spinal muscular atrophy (SMA): genotype/phenotype correlations with disease severity. Am J Med Genet 
1997;72:51-58.  

15. Velasco E, Valero C, Valero A, Moreno F, Hernandez-Chico C.   Molecular analysis of the SMN and NAIP genes 
in Spanish Spinal Muscular Atrophy (SMA) Families and correlation between number of copies of cBCD541 and 
SMA phenotype.  Hum Mol Gene 1996;52:257-63. 

16. Bussaglia E, Clermont O, Tizzano E, Lefebvre S, Burglen L, Cruaud C, et al. A frame-shift deletion in the survival 
motor neuron gene in Spanish spinal muscular atrophy patients. Nat Genet 1995;11:335-37. 

17. Parsons DW, McAndrew PE, Monani UR, Mendell JR, Burghes AH, Prior TW. An 11 base pair duplication in 
exon 6 of the SMN gene produces a type I spinal muscular atrophy (SMA) phenotype: further evidence for SMN as 
the primary SMA-determining gene. Hum Mol Genet 1996;5:1727-32. 

18. Wirth B, Herz M, Wetter A, Moskau S, Hahnen E, Rudnik-Schoneborn S, et al. Quantitative analysis of survival 
motor neuron copies: identification of subtle SMN1 mutations in patients with spinal muscular atrophy, genotype-
phenotype correlation, and implications for genetic counseling.Am J Hum Genet 1999;64:1340-56. 

19. Brahe C, Clermont O, Zappata S, Tiziano F, Melki J, Neri G. Frameshift mutation in the survival motor neuron 
gene in a severe case of SMA type I. Hum Mol Genet 1996;5:1971-76. 

20. Miller SA, Dykes DD, Polesky HF. A simple salting out procedure for extracting DNA from human nucleated 
cells. Nucleic Acids Res 1988;16:1215. 

21. Van der Steege G, Grootscholten PM, van der Vlies P, Draaijers TG, Osinga J, Cobben JM, et al. PCR-based DNA 
test to confirm clinical diagnosis of autosomal recessive spinal muscular atrophy. Lancet 1995;345:985-86.  

22. Cobben JM, van der Steege G, Grootscholten P, de Visser M, Scheffer H, Buys C.  Deletions of the survival motor 
neuron gene in unaffected siblings of patients with spinal muscular atrophy.  Am J Hum Genet 1995;57:805-808. 

23. Hahnen E, Forkert R, Marke C, Rudnik-Schoneborn S, Schonling J, Zerres K, et al. Molecular analysis of candidate 
genes on chromosome 5q13 in autosomal recessive spinal muscular atrophy: evidence of homozygous deletions of 
the SMN gene in unaffected individuals. Hum Mol Genet 1995;4:1927-33.  

 [
 D

ow
nl

oa
de

d 
fr

om
 tm

uj
.ia

ut
m

u.
ac

.ir
 o

n 
20

24
-0

4-
11

 ]
 

                               5 / 6

http://tmuj.iautmu.ac.ir/article-1-63-fa.html


����
�Ä¸n»�¹Â¸��Ê°��aÊ»Ô�Y�{Y�M�ÃZ´�¿Y{���������������������������������������������������������¥~u�½��ÉZÅSMN�Ê�Zz¿�Ê¿Ô���Ê§Á�eM��{� 

24. Burlet P, Burglen L, Clermont O, Lefebvre S, Viollet L, Munnich A, et al. Large scale deletions of the 5q13 region 
are specific to Werdnig-Hoffmann disease. J Med Genet 1996;33:281-83. 

25. Matthijs G, Schollen E, Legius E, Devriendt K, Goemans N, Kayserili H, et al. Unusual molecular findings in 
autosomal recessive spinal muscular atrophy. J Med Genet 1996;33:469-74.  

26. Erdem H, Pehlivan S, Topaloglu H, Yalnyzoglu D, Akcoren Z. Deletions in the survival motor neuron gene in 
Turkish spinal muscular atrophy patients. J Inher Metab Dis 1996;19:724-28. 

27. Samilchuk E, De Souza B, Bastaki L, Al-Awadi S. Deletion analysis of the SMN and NAIP genes in kuwaiti 
patients with spinal muscular atrophy. Hum Genet 1996;98:524-27. 

28. Mrad R, Dorboz I, Ben Jemaa L, Maazoul F, Trabelsi M, Chaabouni M, et al. Molecular analysis of the SMN1 and 
NAIP genes in 60 Tunisian spinal muscular atrophy patients. Tunis Med 2006;84:465-69. 

29. Van der Steege G, Grootscholten PM, Cobben JM, Zappata S, Scheffer H, den Dunnen JT, et al. Apparent gene 
conversions involving the SMN gene in the region of the spinal muscular atrophy locus on chromosome 5.Am J Hum 
Genet 1996;59:834-38.  

30. Watihayati MS, Zabidi-Hussin AM, Tang TH, Matsuo M, Nishio H, Zilfalil BA. Deletion analyses of SMN1 and 
NAIP genes in Malaysian spinal muscular atrophy patients. Pediatr Int 2007;49:11-14. 

31. Kesari A, Idris MM, Chandak GR, Mittal B. Genotype-phenotype correlation of SMN locus genes in spinal 
muscular atrophy patients from India. Exp Mol Med 2005;37:147-54. 

 

��

��
 

 [
 D

ow
nl

oa
de

d 
fr

om
 tm

uj
.ia

ut
m

u.
ac

.ir
 o

n 
20

24
-0

4-
11

 ]
 

Powered by TCPDF (www.tcpdf.org)

                               6 / 6

http://tmuj.iautmu.ac.ir/article-1-63-fa.html
http://www.tcpdf.org

