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 چکیده

است. در  یحرکت یمغلوب و مرتبط با نورون ها یتوزوموا یها یماریب از یگروه ،ینخاع یعضلان یآتروف :هدف

ژن به  نیا یجهش ها ی. لذا بررساست دهیگرد 0 ای ۷ یدر اگزون ها یمحتمل حذف شدگ SMN1 مارانیاکثر ب

 یمطالعه، بررس نیباشد. هدف از ا یم تیاهم زیحا ییدرمان دارو نیو انجام موثرتر انیمبتلا ییجهت شناسا

 بود. SMAمبتلا به  مارانیهر دو اگزون ژن مذکور در ب یجهش ها

 

 یسال ها نیکه در ب SMAمبتلا به  مارانیب ،یمقطع یفیتوص مطالعه نیا در روش اجرا و مواد مورد استفاده:

وارد مطالعه شدند.  قائم )عج( شهر مشهد مراجعه کرده بودند مارستانیب یدرمانگاه نورولوژ به 1041تا  1:96

 یبررس ماران،یاز نمونه خون ب DNAو استخراج  SMA ومیکنسرس یارهایبر اساس مع مارانیب یپس از طبقه بند

 یو به جهت تعداد کپ هیاول صیجهت تشخ PCR-RFLP به روش SNM1ژن یها جهش جهت از یمولکول یها

 یآمار زیو آنال یفیجهت آمار توص 56ورژن  SPSSنرم افزار  از .گرفت انجام  Real timeروش و  SMN2یها

 در نظر گرفته شد. یدار یبه عنوان سطح معن 4۰42از  کمتر  P-value استفاده شد.

 

 04۰0از بین بیماران، شدند. وارد مطالعه شناسایی و  SMAمبتلا به  ماریب ::: پرونده مربوط به تعداد ها:یافته

 تعداد، 1نوع  SMA( مبتلا به درصد ۷۰2نفر ) 52 سال بودند. تعداد 10نفر بالای  5:0بودند. تعداد  مذکر درصد

 59۰1نفر ) 9۷و  :نوع  SMA( مبتلا به درصد 24۰5نفر ) 16۷ تعداد ،5نوع  SMA( مبتلا به درصد 5۰۷نفر ) 9

 SMA( مبتلا به درصد 14۰2مورد ) 2:در مجموع  از تولد، شیپ صیبودند. در تشخ 0نوع  SMA( مبتلا به درصد

نفر از بیماران تشخیص داده شد. تفاوت معنی داری بین گروه های  1۷2در  ۷حذف اگزون شد.  افتی 4نوع 

 یافت شد. ۷از لحاظ حذف اگزون  (:P=4۰44) و گروه های سنی (P<4۰441) مختلف بیماری

 

 

جهش در ژن  زانیو م SMA مارانیب DNA یاز بررس یکل ریتصو تواندیمطالعه حاضر م جینتا گیری:نتیجه

1SMN یماریبه ب انیمبتلا نیب در SMA ییدرست داروها یریموضوع دربکارگ نیا. در شهر مشهد را نشان دهد 

 خواهد بود یموثر و کاربرد اریخواهند شد بس ییوارد بازار دارو ندهیکه در آ ییرازا و داروها نیچون اسپ

 ۷اگزون ، SMN1، ینخاع یعضلان یآتروف کلید واژه ها:

  



 در بیماران مبتلا به آتروفی عضلانی نخاعی SMN1در ژن  ۷تعداد حذف اگزون 

2  

 مقدمه

باشد که بعد از  یکشنده در کودکان م یعضلان -یعصب یها یماریاز ب یکی، 2 ینخاع یعضلان یآتروف یماریب

که منجر به انحطاط نورون  شود یاتوزوم مغلوب شناخته م یماریب نیتر عیدوشن، به عنوان شا یعضلان یستروفید

اعصاب  یدر نخاع و در هسته ها یشاخ قدام یسلول ها بیبا تخر یماریب نیا. (1) شود یم یتحتان یحرکت یها

 زانی. م(:) (5) شود یم عضلانی شروندهیپ و شود که منجر به ضعف متقارن یمشخص م یتحتان یجمجمه ا

 04در 1است و احتمال ناقل بودن افراد، گزارش شده تولد زنده در هر  14444-6444در  1 یماریب نیا وعیش

 یحرکت یآن، نورون ها ی جهیدهد و در نت یرخ م 1SMN1جهش در ژن  ایحذف  ،یماریب نیا ی. ط(0) باشد یم

شامل  یماریب ینیبال میعلا یبه طور کل .(6 ,5) روند یم لیمغز تحل ساقه یحرکت ینخاع و هسته ها یشاخ قدام

و  بولبار تعضلامنتشر است. ضعف  یو آرفلکس یاندام تحتان شتریب یریبا درگ مالیعمدتاً پروگز یضعف عضلان

اساس  بر .(۷) شوند ینم ریو چشم عموماً درگتواند رخ دهد. عضلات صورت  یم دتریدر موارد شد ژهیبه و یتنفس

  III، و I ،IIبه سه نوع  ،یماریبر اساس سن بروز علائم و شدت ب SMA یماریب، SMA یالملل نیب ومیکنسرس

شود  یمشخص م یولوژیزیو الکتروف یعضلان ینمونه بردار ،ینیبال شاتیآزما قیشود که از طر یم یطبقه بند

(1). 

باشد که سن بروز آن از تولد تا شش  یم Werdnig Hoffmannیا  1نوع  SMA ،یماریب نیفرم ا نیدتریشد

ه و معمولا نوزادان ب . در این فرم بیماری کودکان هیچگاه قادر به نشستن بدون کمک نیستندباشد یم یماهگ

که بروز آن از  ودهب یماریمتوسط ب فرم 5نوع  SMAکنند.  یفوت م یتا قبل از دو سالگ یمشکلات تنفس لیدل

تا ده  مارانیب نیا ،یتنفس ستمیاختلال در س زانیباشد و با توجه به م یم یو چهار ماهگ ستیتا ب یشش ماهگ

 ،یماریب نینوع ا نیتر فی. خفو کودک قادر به نشستن یا راه رفتن بدون کمک نمی باشد کنند یسال عمر م

SMA  ای :نوع Kugelberg-Welander در این فرم بیماری کودک همه شاخص های حرکتی را کسب باشد یم .

. نوعی از بیماری که در سنین برگسالی بروز می شوند یم انینما یآن بعد از هجده ماهگ ینیکه علائم بال میکند

 .(0-6)نجم گزارش شده است پنامیده می شود که سن بروز آن مختلف و از دهه دوم تا  0کند اصطلاحا نوع 

 

 

 

 

 

 

 

 

                                                           
1 spinal muscular atrophy 
2 Survival  Motor  Neuron 1 
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 SAMبر اساس معیارهای کنسرسیوم بین المللی  SMA: تقسیم بندی بیماری 1 جدول

 SMAانواع  سن بروز علایم مرگ

ماهگی 6زیر  کاهش حرکات در زمان  

جنینی/ عدم وجود تون 

 عضلانی در زمان تولد

 4نوع قبل از تولد

سالگی 5زیر  بدون کمک قادر به  

 نشستن نیستند

 1نوع یاز تولد تا شش ماهگ

سالگی 5بعد  می نشینند اما قادر به  

 راه رفتن نیستند

 10تا  یاز شش ماهگ

 ماهگی

5نوع  

تا سن خاصی قادر به  بزرگسالی

 راه رفتن هستند

ماهگی 10از    
:نوع  

ضعف عضلانی خفیف تا  بزرگسالی

 متوسط

0نوع بزرگسالی  

 

نام دارد و در  SMNژن  نیشد. ا ییتوسط لفبور و همکارانش شناسا SMA یماریژن مربوط به ب 1992سال  در

بلند کروموزوم  یبازو یکه بر رو  SMN1توسط ژن  SMN نی. پروتئ(9) دچار جهش شده است مارانیاکثر ب

از  درصد 92 بایشود. تقر یم SMA یماریب بروزشود و حذف آن منجر به  یم یشماره پنج قرار دارد، کدگذار

، علت SMN1در  یدرون ژن یباشد؛ جهش ها یآگزون هفت م گوتیژن مربوط به حذف هموز نیجهش ها در ا

به عنوان ژن  SMN1از  تیحما یبرا یشتریباشد و شواهد ب یم SMA مارانیمانده از ب یباق درصد 2 جادیا

کروموزوم  ی، بر روSMN2 انتحت عنو SMN1سودوژن  ن،ی. علاوه بر ا(۰11 14) دهد یارائه م SMAمسئول 

، نسخه SMN2 یهاکه نسخه  یاست در حال یماریب شرفتیشاخص پ SMN1پنج قرار دارد. جهش در ژن 

و  2RFLPاز دو روش  ،یکیژنت شاتیدارد. در آزما تیاهم پیدهنده فنوت رییبه عنوان فاکتور تغ SMN1همولوگ 
8time PCR-real حذف در آگزون هفت ژن  یجهت بررسSMN1 (۰14 2) شود یم تفادهاس. 

توزوم با توارث ا ی ژنتیکیها یمارینرخ ب شیدر کشور ما و به تبع آن افزا یلیازدواج فام یبالا شیوعتوجه به  با

 یبه شمار م در ایران نوزادان و کودکانمیان در  ریمرگ و م عیاز علل شا یکیبه عنوان  SMA یماریمغلوب، ب

جهت،  نیشوند. به هم یمشخص م SMN1هشت ژن  ایآگزون هفت و  گوتیبا حذف هموز مارانیب نیرود. اکثر ا

مبتلا به بیماری  مارانیببین در  SMN1حذف آگزون هفت در ژن  یفراوان یبررس حاضر هدف از انجام پژوهش

                                                           
3 Restriction fragment length polymorphism 
4 Polymerase chain reaction 
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SMA و تر مناسببهتر و  یقائم، به منظور ارائه خدمات درمان مارستانیب یمراجعه کننده به درمانگاه نورولوژ 

 باشد. یم یماریب نیمبتلا به ا مارانیب بین در یآگهشیپ شیافزا همچنین

 

 اهمیت موضوع در جامعه 

حاضر و تعیین فراوانی جهش های این بیماری  پژوهش جینتاایران، در  یلیفامهای ازدواج  یبالا شیوعتوجه به  با

 صیختشهمچنین و  یماریب نیا درمانمنابع در  تیریو مد در حوزه سلامت گذاران استیس ماتیبه تصم تواند یم

 ک،یتمشاوره ژن نهیدر ارائه خدمات کارآمد در زم یدرست یریگ میتصم ب،یترت نیاز تولد سودمند باشد. بد شیپ

 خانواده ها صورت خواهد گرفت. یبرا یتیو اقدامات حما ،یآگه شیپ ،یغربالگر

 

 انجام پژوهش و ضرورت مشکل نیازمند بهبود

درمان این بیماری مراحل اولیه خود را طی می کند و درمان قابل اعتمادی برای آن مشخص  با توجه به اینکه

بر اثر حذف آگزون هفت در ژن  ینخاع یعضلان یآتروف یماریب وعیش زانیطرح، م نیا یبا اجرا ،نشده است

SMN1  توانند به دنبال  یطرح، پژوهشگران م نیحاصل از ا جیشد و با توجه به نتا خواهد مشخصدر شهر مشهد

آن  هب درمان یشوند که برا یمارانیدر ب یآگه شیپ شیو افزا باشند مارانیب طیطرح درمان مناسب با شرا افتنی

بار مالی و روانی وارد شده به خانواده ها و همچنین نظام سلامت کشور کاهش  و به این ترتیب کنند یها مراجعه م

 خواهد یافت.

 

 

  پایان نامه فااهد

  ینخاع یعضلان یمبتلا به آتروف مارانیدر ب SMN1آگزون هفت در ژن تعیین فراوانی حذف  -

مراجعه  ینخاع یعضلان یمبتلا به آتروف مارانیدر ب SMN1آگزون هفت در ژن تعیین فراوانی حذف  -

 بر حسب جنس قائم مارستانیب یکننده به درمانگاه نورولوژ

مراجعه  ینخاع یعضلان یمبتلا به آتروف مارانیدر ب SMN1آگزون هفت در ژن تعیین فراوانی حذف  -

 بر حسب سن  قائم مارستانیب یکننده به درمانگاه نورولوژ

مراجعه  ینخاع یعضلان یمبتلا به آتروف مارانیدر ب SMN1آگزون هفت در ژن تعیین فراوانی حذف  -

 شدت بیماری بر حسب قائم مارستانیب یکننده به درمانگاه نورولوژ
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 اجرا و مواد مورد استفاده روش

 محل و تاریخ اجرا

در درمانگاه  1041تا  1:96 یسال ها نیباشد که ب ی( مCross Sectional) یمقطع یفیمطالعه از نوع توص نیا

 انجام شد.قائم شهر مشهد  مارستانیب ینورولوژ

 

 /آزمودنی هامواد و وسایل مورد استفاده

استخراج اطلاعات  یقائم برا مارستانیب نوروژنتیک در درمانگاه  مارانیموجود از ب یپژوهش از پرونده ها نیدر ا

که تست تشخیصی جهت  SMAآزمودنی های مطالعه شامل بیماران با تشخیص قطعی  .لازم استفاده خواهد شد

 برای آنها انجام شد. ۷تعیین حذف اگزون 

 

 طراحی مطالعه

 یمقطع

 

 مداخله در صورت وجود

 ندارد

 

 و نحوه اندازه گیری آنهامخدوش کننده ها  ،پیامد /متغیرها شامل مواجهه،شاخصها

   آورده شده است. 5متغیر های ارزیابی شده در این مطالعه و نقش آن ها به تفکیک در جدول 
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 ها آن یریگ اندازه ی نحوه و رهای: متغ1جدول

 نوع نام متغیر

)کمی پیوسته، 

کمی گسسته،  

 کیفی(

 نقش

)مستقل,  وابسته,    

ای,    مخدوش زمینه

 کننده(

 واحد اندازه گیری تعریف کاربردی

 مذکر، مونث بر اساس فنوتیپ فرد زمینه ای کیفی اسمی جنسیت

تعداد سال های گذشته از  زمینه ای کمی پیوسته سن

 تولد فرد

 سال

تعداد حذف آگزون 

 SMN1هفت در ژن 

-PCR نتیجه تست بر اساس  زمینه ای کیفی اسمی

RFLP 
 7اگزون  حذف

 4اگزون حذف 

 4و 7حذف هر دو اگزون 

و 7عدم حذف در اگزون 

4 

 نیب ومیبر اساس کنسرس زمینه ای کیفی رتبه ای شدت بیماری

 SMA یالملل

 0 نوع

 2 نوع

 1 نوع

 2 نوع

 8 نوع

 

 

 

 اجراو مراحل روش 

به همین ، استخراج شد. 1041تا  1:96 یسال ها نیدر ب مارانیاطلاعات ثبت شده در پرونده بدر این مطالعه 

به  1041سال  نیفرورد یتا ابتدا 1:96سال  نیفرورد یکه از ابتدا SMAمبتلا به  مارانیب هیپرونده کلمنظور 

 پرونده ناقص یکه دارا یمارانیشد. ب یمراجعه کرده بودند بررس قائم شهر مشهددرمانگاه نورولوژی بیمارستان 

 .ندشد از مطالعه خارج، اندطرح را نداشته  نیدر ا یبه همکار تیارض ایو  بوده

 یبا بررس ینیبال صیو تشخ شدندانتخاب  SMA یالملل نیب ومیکنسرس یها اریبر اساس مع ،مورد مطالعه مارانیب

از  ی، ژنومSMN1حذف آگزون هفت در  یی. جهت شناساندشد دیی( تاEMG) یوگرافیالکتروم ایو  یماریعلائم ب

. محصولات ندرفتقرار گ یمورد بررس PCR-RFLPشد و با روش  هیته Salting Outبا روش  مارانیب یطیخون مح

PCR و ناقل  یعیقابل مشاهد هستند. افراد طب تراتینقره ن یزیبا رنگ آمSMA 100به طول  یقطعات یدارا ،

قابل مشاهده  یجفت باز 109قطعه  کیتنها  SMAمبتلا به  مارانیکه در ب یجفت باز هستند در حال 9:، و 109

 SMN1، و حذف آگزون هفت در ژن یماریب نوعمانند سن، جنس،  یاطلاعات همراهبه  فوق شاتیآزما جیاست. نتا

 .دیگرد گزارشنامه  انیقالب پا در جیو نتا هپرونده ها استخراج شد نیاز ب ماران،یب نیدر ا
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 و حجم نمونه روشهای آماری

. وارد شدند 56ورژن  SPSSنرم افزار ند در نهایت در شد رهیاکسل ذخ نرم افزاردر  داده های جمع آوری شده

 مقایسه فراوانی متغیرها در بینجهت  .به همراه درصد توصیف گردید تعداد )فراوانی(متغیر های کیفی به صورت 

به صورت  4۰42کمتر از  P-value استفاده شد.و تست دقیق فیشر  X2 یتست مربع کاگروه های مختلف، از 

 شد. فیمعنادار تعر

 

 ملاحظات اخلاقی

استخراج اطلاعات  یقائم برا مارستانیب ژیکلونورو درمانگاه در مارانیب ازموجود  یپژوهش از پرونده ها نیا در

 محرمانگی اطلاعات هویتی و بالینی بیمار به طور کامل حفظ شده است. لازم استفاده شد.

 

 کد و تاریخ مجوز کمیته اخلاق 

 و مجوز کمیته اخلاق شماره  49/1041/:5مصوب تاریخ  0414500این پایان نامه براساس طرح پژوهشی شماره 

IR.MUMS.MEDICAL.REC.1401.520تعداد حذف اگزون  یبررس "با عنوان  41/49/1041مصوب تاریخ

 تانمارسیب یمراجعه کننده به درمانگاه نورولوژ ینخاع یعضلان یمبتلا به آتروف مارانیدر ب SMN1هفت در ژن 

 است.انجام شده  "مارانیب نیمشهد جهت کمک به درمان ا یقائم )عج( و جهاد دانشگاه

 

 IRCTکد و تاریخ ثبت در 

 ندارد.
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 یافته ها

 مارستانیب کینوروژنتکننده به درمانگاه  اجعهمر SMA بیماری مبتلا به ماریب ::: ، تعدادحاضر یمطالعه  در

از بین قرار گرفتند.  یمولکول یتحت بررس SMN1قائم )عج( شهر مشهد وارد مطالعه شده و از نظر حذف ژن 

 سال بودند. 10نفر زیر  99سال و  10نفر بالای  5:0تعداد بودند.  مذکر( درصد 04۰0نفر ) 1:6بیماران، تعداد 

نفر  16۷ تعداد ،5نوع  SMA( مبتلا به درصد 5۰۷نفر ) 9 تعداد، 1نوع  SMA( مبتلا به درصد ۷۰2نفر ) 52 تعداد

از  شیپ صیبودند. در تشخ 0نوع  SMA( مبتلا به درصد 59۰1نفر ) 9۷و  :نوع  SMA( مبتلا به درصد 24۰5)

نفر  1۷2در  ۷در مجموع حذف اگزون شد.  افتی 4نوع  SMA( مبتلا به درصد 14۰2مورد ) 2:تولد، در مجموع 

نشان  ۷و حذف اگزون  توزیع بیماران را بر اساس سن، جنس و نوع بیماری :جدول از بیماران تشخیص داده شد. 

 نشان می دهد. تیبر اساس جنسرا  SMA یماریمبتلا به ب مارانیب یفراوان 1نمودار  می دهد.

 

7و حذف اگزون  یماریبر اساس سن، جنس و نوع بمورد مطالعه  مارانیب عیتوز: 2جدول   

 متغیر تعداد )درصد(

(29۰5% )19۷  

 زن
 جنسیت

 
(04۰0% ):61  

 مرد

(٪۷.۹۲) 99  
سال 10زیر   سن 

(۷4۰:% ):05  
سال و بالاتر 10  

(25۰2% )1۷2  
 دارد

 7حذف اگزون 
 

(0۷۰2% )120  

 ندارد

(14۰2% ):2 

 نوع بیماری 4نوع

(۷۰2% )52 

 1نوع

(5۰۷% )9  
5نوع  

(24۰5 % )۷16  
:نوع  

(59۰1% )9۷  
0نوع  
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بر اساس جنسیت را نشان می دهد. در جمعیت  SMAدر بیماران مبتلا به  ۷توزیع فراوانی حذف اگزون  0جدول 

و کمترین فراوانی مربوط به حذف نفر(  66) ۷مردان، بیشترین فراوانی مربوط به حذف هتروزیگوت اگزون 

نفر( بود. در جمعیت زنان،  بیشترین فراوانی مجدد  مربوط به حذف هتروزیگوت  4) 0و ۷اگزون  هتروزیگوت

 نفر( بود.  16) ۷اگزون نفر( و کمترین فراوانی مربوط به حذف هموزیگوت  65) ۷اگزون 

 

 بر اساس جنسیت SMAدر بیماران مبتلا به  به تفکیک نوع حذف 7توزیع فراوانی حذف اگزون  :8 جدول

عدم حذف در  کل

4و 7اگزون   

حذف هر دو 

4و 7اگزون   

7عدم حذف اگزون    7حذف اگزون  

 هموزیگوت هتروزیگوت هموزیگوت هتروزیگوت

 مرد 5 66 51 01 4 6 226

 زن 16 65 50 0۷ 59 19 207

222 52 

(5,7٪)  
 

59 

(7,4٪)  

1:: 

(20,0٪)  

106 

(82,4٪)  

 کل

 

زیر را نشان می دهد. در جمعیت  سنبر اساس  SMAدر بیماران مبتلا به  ۷توزیع فراوانی حذف اگزون  2جدول 

عدم نفر( و کمترین فراوانی مربوط به  1:) ۷اگزون هموزیگوت حذف عدم ، بیشترین فراوانی مربوط به سال 10

بیشترین فراوانی مربوط به حذف ،  سال و بالاتر 10 گروه سنینفر( بود. در  :) ۷اگزون حذف هتروزیگوت 

 نفر( بود.  4) 0و  ۷اگزون حذف عدم نفر( و کمترین فراوانی مربوط به  115) ۷هتروزیگوت اگزون 

 

 

 

 بر اساس جنسیت SMAبیماران مبتلا به بیماری  فراوانی :2 نمودار
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 سنبر اساس  SMAمبتلا به  مارانیدر ب به تفکیک نوع حذف 7حذف اگزون  یفراوان عی: توز5جدول 

عدم حذف در  کل

4و 7اگزون   

حذف هر دو 

4و 7اگزون   

7حذف اگزون عدم    7حذف اگزون  

 هموزیگوت هتروزیگوت هموزیگوت هتروزیگوت

00 

(59۰۷۲)  

 

 سال 24زیر  2 16 1: : 19 52

128 

(۷4۰:۲)  

 

سال و  24 :1 115 10 02 14 4

 بالاتر

222 

(144۲)  

 

52 

(5,7٪)  
 

59 

(7,4٪)  

1:: 

(20,0٪)  

106 

(82,4٪)  

 کل

 

 دررا نشان می دهد.  یماریبر اساس نوع ب SMAمبتلا به  مارانیدر ب ۷حذف اگزون  یفراوان عیتوز 6جدول 

بودند.  گوتیاز نوع حذف هموز یمورد مشاهده شد که همگ :در  ۷، حذف اگزون 4نوع  SMAمبتلا به  مارانیب

 مارانیبودند. در ب گوتیاز نوع هموز یهمگ زینفر مشاده شد که آنها ن :در  زین ۷گروه عدم حذف اگزون  نیدر ا

گروه  نیبود. در ا گوتیمورد مشاهده شد که از نوع حذف هموز 1فقط در  ۷، حذف اگزون 1نوع  SMAمبتلا به 

 SMAمبتلا به  مارانیبودند. در ب گوتیاز نوع هموز یهمگ زینفر مشاهده شد که آنها ن 10در  ۷عدم حذف اگزون 

 ۷گروه عدم حذف اگزون  نیبود. در ا گوتیمورد مشاهده شد که از نوع حذف هتروز 1در  ۷، حذف اگزون 5نوع 

 ۷اگزون ، حذف :نوع  SMAمبتلا به  مارانیبود. در ب گوتیمورد آن از نوع هموز :نفر مشاهده شد که  0در  زین

 60در  ۷گروه عدم حذف اگزون  نیبودند. در ا گوتیمورد آن از نوع حذف هتروز 05مورد مشاهده شد که  09در 

در  ۷، حذف اگزون 0نوع  SMAمبتلا به  مارانیبودند. در ب گوتیورد آن از نوع هتروزم 26مورد مشاهده شد که 

 04در  ۷گروه عدم حذف اگزون  نیبودند. در ا گوتیمورد آن از نوع حذف هتروز 02مورد مشاهده شد که  25

 بودند. گوتیمورد آن از نوع هتروز 1:مورد مشاهده شد که 

و در  :نوع  SMA مارانیاز بمورد  0 ، در4نوع  SMA مارانیاز بمورد  16در  0و ۷حذف هر دو اگزون  نیهمچن

 6، 4نوع  SMA مارانیاز بمورد  :1در  0و ۷وجود داشت. عدم حذف در اگزون  0نوع  SMA مارانیاز بمورد  2

 . شد دهید :نوع  SMA مارانیاز بمورد  5و  5نوع  SMA مارانیاز بمورد  0، 1نوع  SMA مارانیاز ب مورد
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 بیماری نوعبر اساس  SMA مبتلا به مارانیدر ب به تفکیک نوع حذف 7حذف اگزون  یفراوان عیتوز: 6 جدول

عدم حذف در  کل

4و 7اگزون   

حذف هر دو 

4و 7اگزون   

7عدم حذف اگزون    7حذف اگزون  

 هموزیگوت هتروزیگوت هموزیگوت هتروزیگوت

25 

(20,5٪)  

1: 

 

16 

 

4 

 

: 

 

4 

 

: 

 

 0نوع

15 

(7,5٪)  

6 

 

4 

 

4 

 

10 

 

4 

 

1 

 

 2نوع

0 

(1,7٪)  

0 

 

4 

 

1 

 

: 

 

1 

 

4 

 

1نوع  

267 

(50,1٪)  

5 

 

0 

 

26 

 

15 

 

05 

 

۷ 

 

 

2نوع   

07 

(10,2٪)  

4 

 

2 

 

:1 

 

9 

 

02 

 

۷ 

 

8نوع  

222 

(200٪)  

52 

(۷۰2۲)  

59 

(0۰۷۲)  

1:: 

(04۲)  

106 

(0:۰0۲)  

 کل

 

جنسیت را نشان می دهد. بر اساس بر اساس  SMAمبتلا به  مارانیدر ب ۷حذف اگزون ی فراوانمقایسه  ۷جدول 

 .(P=4۰520)مشاهده نشد  ۷بین زنان و مردان از لحاط حذف اگزون این جدول، تفاوت معنی داری 

 

 جنسیتبر اساس  SMAمبتلا به  مارانیدر ب 7حذف اگزون  یفراوان مقایسه: 7جدول 

7عدم حذف اگزون  کل  Pمقدار  7حذف اگزون     

 مرد 60 60 1:6 0,158

 زن 14۷ 94 19۷

 کل 1۷2 ۸۵۱ ::: 

 

را نشان می دهد. بر اساس این  سنبر اساس  SMAمبتلا به  مارانیدر ب ۷حذف اگزون ی فراوانمقایسه  0جدول 

 .(:P=4۰44) وجود داشت ۷حذف اگزون  ظاز لحا سال 10زیر و سال  10افراد بالای تفاوت معنی داری بین جدول، 
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 سنبر اساس  SMAمبتلا به  مارانیدر ب 7حذف اگزون  یفراوان سهی: مقا4جدول 

7عدم حذف اگزون  کل  Pمقدار  7حذف اگزون     

 سال 24زیر  04 29 99 0,002

سال و  24 1:2 99 5:0

 بالاتر

 کل 1۷2 120 ::: 

 

را نشان می دهد. بر  نوع بیماریبر اساس  SMAمبتلا به  مارانیدر ب ۷حذف اگزون ی فراوانمقایسه  9جدول 

وجود داشت  ۷فراوانی حذف اگزون  ظاز لحا انواع مختلف بیماریاساس این جدول، تفاوت معنی داری بین 

(P<4۰441). 

 

 نوع بیماریبر اساس  SMAمبتلا به  مارانیدر ب 7حذف اگزون  یفراوان سهی: مقا0جدول 

7عدم حذف اگزون  کل  Pمقدار  7حذف اگزون     

 
 
 
 
 

 <0,002  

25 16 

 

 0نوع 19

15 50 

 

1 

 

 2نوع

0 0 

 

1نوع 1  

267 ۷4 

 

9۷  

2نوع  

07 

 

04 

 

2۷ 

 

8نوع  

 222 

 

120 

 

1۷2 

 

 کل
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 بحث

 یافته اصلی

 یعضلان یمبتلا به آتروف مارانیدر ب SMN1گزون هفت در ژن اتعداد حذف  یبررس در مطالعه حاضر که با هدف

جهت کمک به درمان  مشهدو جهاد دانشگاهی قائم )عج(  مارستانیب یکمراجعه کننده به درمانگاه نورولوژ ینخاع

 SMNوارد مطالعه شده و از نظر حذف ژن  SMAمبتلا به  ماریب :::تعداد  گرفت، در مجموع مانجا این بیماران

 قرار گرفتند.  یبررس یمولکول یتحت بررس

( مبتلا به درصد ۷۰2نفر ) 52 سال بودند. تعداد 10نفر بالای  5:0تعداد بودند.  مذکر درصد 04۰0از بین بیماران، 

SMA  ( مبتلا به درصد 5۰۷نفر ) 9 تعداد، 1نوعSMA  ( مبتلا به درصد 24۰5نفر ) 16۷ تعداد ،5نوعSMA  نوع

 14۰2مورد ) 2:از تولد، در مجموع  شیپ صیبودند. در تشخ 0نوع  SMA( مبتلا به درصد 59۰1نفر ) 9۷و  :

تفاوت معنی نفر از بیماران تشخیص داده شد.  1۷2در  ۷حذف اگزون شد.  افتی 4نوع  SMA( مبتلا به درصد

 یافت شد. ۷گروه های سنی از لحاظ حذف اگزون داری بین گروه های مختلف بیماری و 

 

 

 مقایسه با مطالعات مشابه

نوع  SMAبه تنهایی، فراوانی حذف هتروزیگوتی آن در بین بیماران  ۷در خصوص حذف اگزون  ،حاضردر مطالعه 

به ترتیب  0و  :،4،1،5نوع   SMAدر  ۷حذف هموزیگوتی اگزون فراوانی بیشتر از حذف هموزیگوتی بود.  0و  :

مبتلا به در بیماران  SMN و همکاران که با هدف بررسی حذف ژن  2بیمار بود. در مطالعه ی ونگ ۷و  1،4،۷،:

SMA  در ۷حذف هموزیگوتی اگزون بدون علامت انجام شد، فراوانیSMA  بود  :و  5،۷به ترتیب  :،1،5نوع

بیمار  614در مطالعه دیگری که در دانشگاه اوهایو بر روی  با  مشابه با نتایج مطالعه ما می باشد.که تقری (15)

درصد گزارش شد که از فراوانی حذف هموزیگوت  0۰0به تنهایی  ۷انجام شد، فراوانی حذف اگزون  SMAمبتلا به 

 SMAدر  SMN1در ژن  ۷حذف آگزون  یگوتیهموز یفراوان در حالیکه .(:1)در مطالعه ما کمتر بود  ۷اگزون 

. از متفاوت و قابل توجه است که با نتایج مطالعه ما درصد بود 90، در مطالعه نجم آبادی و همکاران :و  1،5نوع 

و همچنین عدم ( :::در مقابل  :50تفاوت های دیگر این مطالعه حجم نمونه کمتر آن در مقایسه با مطالعه ما )

تایج مشابه ننتایج مطالعه نجم آبادی و همکاران . که می تواند بر نتایج مطالعه اثرگذار باشد بود 0بررسی اگزون 

فراوانی این حذف در سایر کشور  .(10)بدست امده در مطالعات مشابه در کشورهای ژاپن چین و کویت می باشد 

ها در  . به نظر می رسد تفاوت(۰16 12)درصد گزارش شده است  04ها همچون مالزی و هند کمتر و در حدود 

احتمالا به فراوانی یک جهش  ،متفاوت های تیجمعدر  مارانیببین  SMN1ژن  ۷فراوانی حذف اگزون  میزان

 خاص در یک جمعیت خاص مربوط می شود.

                                                           
5 Wang 
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 04در بین بیماران مورد مطالعه به ترتیب  0و  ۷به تنهایی و عدم حذف اگزون   ۷در مطالعه ما عدم حذف اگزون 

بیماران هیچگونه  %2۷۰5و همکاران  در  6در مطالعه میلمندرصد بود.  0۷۰2و در مجموع   درصد ۷۰2و  درصد

 66:) بیماران مورد مطالعه ما بود مشابهحجم نمونه این مطالعه تقریبا  (13). وجو نداشت  SMN1حذفی در ژن 

 بود. PCR( و روش استفاده شده نیز روش :::در مقابل 

در حالی  ما رخ داده بود یمطالعه  مارانیدرصد از ب 0۰۷در مجموع در  0و۷ همچنین حذف شدگی هردو اگزون 

که از تکنیک مشابه مطالعه ما  منطقه آذربایجان شرقی SMAدر بیماران  جبارپور و همکارانکه در مطالعه ی 

 5419و همکاران که در سال  Vijzelaarدر مطالعه  .(1۷)گزارش شد درصد  4۰0:این عدد  استفاده شده بود،

ژنوم با  1444نمونه از پروژه  1522 ت،یوابسته به جمع 0و  ۷فاقد اگزون  SMNانواع ژن  یتحت عنوان فراوان

شدند.  شیدهد، آزما یرا پوشش م SMN( که هر اگزون P021MLPA ) کسیاز پروب م یدیاستفاده از نسخه جد

 یقفقاز تیجمع نیدرصد افراد در چند 54در  0و  ۷ یفاقد اگزون ها SMNمطالعه نشان داد که نوع  نیا جینتا

 این عدد همچنین .(10) وجود نداشت ییقایو آفر ییایمختلف آس یها تیدر جمع باًیکه تقر یوجود داشت، در حال

درصد گزارش شد که از نتایج مطالعه ما بالاتر و نشان دهنده تفاوت های ژنتیکی در کشورهای  0:کشور امریکا  در

اکتفا به علایم بالینی بیماران و نیاز مختلف و همچنین در مناطق مختلف یک کشور می باشد. این موضوع عدم 

 به بررسی های مولکولی را روشن تر می سازد.

 

 سایر نکات قابل بحث

با توجه به میزان بالای ازدواج های خویشاوندی در ایران، بیماری های ژنتیکی با توارث مغلوب شیوع بالایی دارد. 

مرگ و میر در میان نوزادان و کودکان ایرانی  یکی از علل مهم و اصلی بیماری و SMAبه همین جهت بیماری 

محسوب  عضلانی-می باشد. این بیماری پس از دیستروفی عضلانی دوشن، یکی از شایعترین بیماری ها ی عصبی

 SMN1مشخص می شوند. جهش در ژن  SMN1ژن  0و/یا  ۷با حذف های اگزون  SMAمی گردد. اکثر بیماران 

بر اساس مطالعات  .(۰54 ۰19 9)بوده اما در شدت بیماری اثری ندارد  SMAری مهم ترین عامل در ابتلا به بیما

درصد از بیماران مبتلا  90۰6، مشخص شده است که در حدود 1992وهمکارانش در سال  ۷لفبور انجام شده توسط

در جمعیت  5و 1درصد بیماران تیپ  94بیش از  دراین میان .(9) وجود دارد SMNحذف شدگی در ژن  SMAبه 

می باشند. البته  0و  ۷های مختلف از جمله ایالات متحده، آلمان، ایتالیا و چین دارای حذف شدگی در اگزون 

لذا، . (21) نیز وجود داردمطالعات  ردرصدهای کمترحذف شدگی همانگونه که در مطالعه ما دیده شد، در سای

شود در درمان بیماران موثرو حیاتی خواهد  SMNدر ژن  ۷جاد دارویی که موجب جلوگیری از حذف اگزون ای

 نرازایموثر با نام اسپ یدرمان یو تنها دارو نی( اولFDA) دارو و غذا سازمان، 5416در دسامبر سال  بود.

(SPINRAZAدر درمان ب )مارانی SMA در درمان انواع  دارو نیا .(22)د کر دییرا تأSMA  ،در اروپا، کانادا، ژاپن

                                                           
6 Mailman 
7 Lefebvre 
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 یتوال کیاصلاح شده است که به  دیگونوکلئوتیال کی نرازایشده است. اسپ دییتا کایمتحده آمر الاتیو ا ایاسترال

 یمتصل م SMN2( ژن pre-mRNAرسان ) امیپ شیپ کیبونوکلئیر دیاس یرو ۷دست اگزون  نییپا خاص در

را و در  ۷اگزون  در نهایت موجب افزایش رونوشت از وکند  یم لیرا تعد mRNA SMN2امر رونوشت  نیشود. ا

-0گرم ) یلیم 15با دوز معادل  یداخل نخاع قیبا تزر نرازایاسپ دهد. یم شیرا افزا SMN نیپروتئ دیتول جهینت

 .(:5) شود یم زیروز بعد تجو 4:دوز چهارم  کیروز و  10در فواصل  هیبر اساس سن(، با سه دوز اول تریل یلیم 2

 یاز جمله در نورون ها ،CNS( در سراسر CSF) ینخاع یمغز عیاز ما نرازایاسپ ،یداخل نخاع قیپس از تزر

مطابق  کیستمیبه گردش خون س CSFاز  نرازایاسپ .شود یم عیتوز یعروق الیاندوتل یو سلول ها ایگل ،یحرکت

 12 این داروشود.  یساعت پاک م 6تا  1۰۷ نیزمان تا حداکثر غلظت پلاسما ب نیانگی، با مCSFبا گردش نرمال 

تا  1:2 ییعمر حذف نها مهین نیانگیبا م ه وبود صیقابل تشخ CSFروز پس از مصرف دارو همچنان در  160تا 

 یطیمح یو بافت ها CNSمدت  یروز در پلاسما، که نشان دهنده مواجهه طولان 0۷تا  :6و  CSFروز در  1۷۷

مکرر دارو  قیبه تزر ازین مارانی، بدارواین حفظ اثرات  یبرا گزارش شده است که .(۰52 50) است نرازایبا اسپ

 ۷24444 ماریهر ب یبرا نرازایاسپ نهی. به عنوان مثال، هزستیهمه مقرون به صرفه ن یبرااین موضوع دارند که 

با توجه به  .(56) هر سال پس از آن خواهد بود ماریهر ب یدلار برا ۷2444:سال اول درمان و حدود  یدلار برا

می باشند، مطالعه ی حاضر  نرازایاسپدر مشهد تحت درمان با داروی  1نوع SMAاینکه هم اکنون بیماران مبتلا به 

وثری در جهت ارزیابی شیوع این نوع بیماری باشد و همچنین مشخص کند آیا استفاده از این می تواند گام م

حذف اگزون  یدر مطالعه ما، فراوانهمچنین،  قابل توجیه است یا خیر. SMAداروی گرانقمیت در درمان بیماران 

در گروه  نیتفاوت همچن نیتفاوت داشت. ا یبه طرز معنادار یماریبر اساس نوع ب SMAمبتلا به  مارانیدر ب ۷

 بود. شتریسال و بالاتر ب 10در افراد  یبه طرز معنادار ۷حذف اگزون  یوجو داشت و فراوان زین یمختلف سن یها

داروی جدید جهت شناسایی بیمارانی باشد که ه ی حاضر می تواند گام موثری در با توجه به این موارد، مطالع

 آنان باشد. میتواند در درمان و بهبود نرازایاسپ

 

 ستد/کاربکاربر

به عنوان یک روش قابل اتکا، سریع و غیر تهاجمی  DNAبر اساس یافته های حاصل از این پژوهش، روش بررسی 

به خصوص در بیمارانی با علایم غیر معمول و نتایج غیرعادی  SMAبه طور قابل ملاحظه ای به تایید بیماری 

در کودک مبتلا و  SMN1درنمونه برداری عضله کمک می کند. همچنین تشخیص حذف اگزون حذف در ژن 

دارای علایم بالینی به عنوان تشخیص مورد قبول بوده و نیاز به بررسی های تهاجمی از جمله نمونه برداری عضله 

لا میتوان از تولد نوزادان مبتتشخیص پیش از تولد  روش های مولکولی و ند. همچنین با استفاده ازرا کمتر می ک

ه، به علاوجلوگیری کرده و به این ترتیب بار مالی و روانی وارده بر خانواده و نظام سلامت را کاهش داد.  SMAبه 

حاصل ازدواج های فامیلی و خویشاوندی اند، آگاه سازی  SMAدرصد بالایی از مبتلایان به بیماری از آنجایی که 
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و همچنین مشاوره های ژنتیک جامعه به منظور کاهش ازدواج های فامیلی )به خصوص در مناطف روستایی( 

 میتواند از بروز نوزادان مبتلا به این بیماری را در سطح جامعه کاهش دهد.پیش از ازدواج 

 

 قوتضعف و محدودیتها و نقاط 

 .حل جمع آوری نمونه می باشدمو تک مرکزی بودن  محدودیتهای مطالعه حاضر تعداد کم حجم نمونه از

 

 پیشنهادات

ن انجام پذیرد تا نتایج حاصل از آ ترو از مراکز درمانی متعدد مطالعات آینده با حجم نمونه بیشتر پیشنهاد میشود

 باشد.تعمیم پذیری بیشتری به کلیت جامعه داشته قابلیت ها 

 

 نتیجه گیری

موارد مبتلا و  قیدق صیبوده و امکان تشخ یضرور SMA یماریب صیدر تشخ 1SMN ژن یمولکول یها یبررس

 مبتلا به مارانیوجود ندارد، و ب یماریب نیا یبرا یهمچنان درمان قطع نکهیآورد. با توجه به ا یناقل را فراهم م

SMA نیدرمان ا یبه جا رسدیبه نظر م ند،باش یم نرازایاسپ یدر مشهد هم اکنون تحت درمان با دارو 1نوع 

راه آگاه  نیتر هیو قابل توج نیتر یرازا، منطق نیسرسام آور همچون اسپ یها نهیبا هز ییها یبا دارو مارانیب

با روش  مارانیب نیزودهنگام ا صیتشخ نیو همچن یلیفام یخانواده ها و جوامع جهت اجتناب از ازدواج ها یساز

 یریجلوگ SMAموضوع هم از تولد نوزادان مبتلا به  نیسقط به موقع آنان است. ا وممناسب و در صورت لز یها

 رازا( به نی)همچون اسپ ستندین یماریب نیا یکه درمان قطع ییسرسام آور استفاده از داروها نهیکرده و هم هز

 یم ازیمورد ن ضوعمو نیا دییدر تا یشتریدهد. مطالعات مشابه ب یخانواده ها و نظام سلامت کشور را کاهش م

 باشد.
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 جامعهپیام پژوهش به 

 SMA یماریبه ب انیاز مبتلا ییکه درصد بالا ییاز آنجابا توجه به شیوع بالای ازدواج های فامیلی در ایران و 

توصیه به بررسی های مولکولی به عنوان روشی کم خطر، سریع و  اند، یشاوندیو خو یلیفام یحاصل ازدواج ها

در موارد مشکوک و با تشخیص و  نیهمچنغیر تهاجمی جهت شناسایی زودهنگام این بیماران میشود. همچنین، 

 نیاز بروز نوزادان مبتلا به ا می شود تااز ازدواج  شیپ کیژنت یمشاوره هاتوصیه به انجام  ،توصیه ی پزشک

 .جلوگیری شودرا در سطح جامعه  یماریب

 

 نحوه بکارگیری نتیجه پژوهش دستاورد و 

در   SMN1در ژن و میزان جهش  SMAبیماران  DNAنتایج مطالعه حاضر میتواند یک تصویر کلی از بررسی 

در شهر مشهد را نشان دهد. این موضوع دربکارگیری درست داروهایی چون اسپین  SMAبین مبتلایان به بیماری 

بر اساس  رازا و داروهایی که در آینده وارد بازار دارویی خواهند شد بسیار موثر و کاربردی خواهد بود. همچنین

به عنوان یک روش قابل اتکا، سریع و غیر تهاجمی به طور  DNAیافته های حاصل از این پژوهش، روش بررسی 

علایم غیر معمول و نتایج غیرعادی درنمونه به خصوص در بیمارانی با  SMAقابل ملاحظه ای به تایید بیماری 

 را کمتر خواهد کرد.  SMAی برداری عضله کمک می کند و نیاز به روش های تهامی در تشخیص بیمار

  کد اولیت و ماخذ:
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 نحمایت کنندگا

 و جهاد دانشگاهی قائم )عج( مارستانیب یدرمانگاه نورولوژو با حمایت دانشگاه علوم پزشکی مشهد پژوهش این 

 . شده استانجام شهر مشهد 

 تضاد منافع

 .هیچ تضاد منافعی وجود ندارد
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 تشکرها

احل انجام این که به عنوان استاد راهنما که در تمام مر آقای/خانم دکتر ...لازم می دانم از 

نکاتی که به من آموختید  خانم/آقای دکتر ...!قدردانی ویژه کنم. ، پژوهش مرا یاری نمودند

 را هرگز فراموش نخواهم کرد.

هر ش و جهاد دانشگاهی قائمبیمارستان  ژیکپرسنل محترم کلینیک نورولو یاز همکار

 کنم. یم یدانپژوهش قدر یندر انجام ا مشهد

مامی مراحل در نهایت اما نه کمتر از دیگران، پدر و مادر عزیز و مهربانم از شما که در ت

  زندگی همراه من بودید سپاس گذارم و دستان مهربان شما را می بوسم .
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 تعهدنامه

ه دانشگاه علوم پزشکی مشهد نویسندپزشکی دانشکده  دکتری حرفه ایدانشجوی دوره  فرزانه خلیلیاناینجانب 

مراجعه  ینخاع یعضلان یمبتلا به آتروف مارانیدر ب SMN1گزون هفت در ژن اتعداد حذف  یبررس "پایان نامه 

 "جهت کمک به درمان این بیماران  مشهدو جهاد دانشگاهی قائم )عج(  مارستانیب یککننده به درمانگاه نورولوژ

 م:یبه همراه اساتید راهنما و مشاور خود متعهد میشو

 است و از  تحقیقات در این پایان نامه توسط اینجانب و تحت راهنمایی اساتید راهنما و مشاور انجام شده

 صحت و اصالت برخوردار است.

 ام.در استفاده از نتایج پژوهشهای پژوهشگران دیگر به مرجع مورد استفاده استناد کرده 

  مطالب مندرج در پایان نامه توسط خود یا فرد دیگری برای دریافت هیچ نوع مدرک یا امتیازی در هیچ جا

 ارائه نشده است.

 پزشکی مشهد است و کلیه مقالات، کتب، اختراعات و ... به دانشگاه علوم  کلیه حقوق معنوی این اثر متعلق

 منتشر خواهد شد./ یا منتشر شده و  "دانشگاه علوم پزشکی مشهد"با نام ، مستخرج

  اند را در مقالات مستخرج تاثیر گذار بودهپایان نامه حقوق معنوی تمام افرادی که در به دست آمدن نتایج

 سوی دیگر نام هیچ فردی به سبب دلایل غیرعلمی در مقالات ذکر نخواهد شد.رعایت کنیم. از 

  در کلیه مراحل انجام این پایان نامه، در مواردی که به حوزه اطلاعات شخصی افراد دسترسی داشته یا از آنها

 استفاده کرده ام، اصل رازداری، ضوابط و اصول اخلاق پژوهشی را رعایت نموده ام.

 آن در معاونت پژوهش و فناوری پس از تصویب براساس یک طرح پژوهشی و لی این پژوهش کلیه مراحل اص

 دانشگاه و کمیته اخلاق انجام شده است.

 .همه ما متن پایان نامه را خوانده و بازنگری کرده ایم و متن نهایی مورد تایید ماست 

 پذیریم.  ا میمسوولیت کلیه مراحل پژوهش و کلیه موارد مندرج در این پایان نامه ر 

  چنانچه در هر مقطع زمانی خلاف موارد فوق ثابت شود، عواقب ناشی از آن را می پذیرم و دانشگاه مجاز است

 اقدام نماید.اخذ شده مطابق مقررات رفتار نموده و به ابطال مدرک تحصیلی 

 

 تاریخ

 )نام و نام خانوادگی و امضا( دانشجو

 و امضا(مشاور )نام و نام خانوادگی اساتید 

 اساتید راهنما )نام و نام خانوادگی و امضا(
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English Abstract 
 

Objective: Spinal muscular atrophy (SMA) is a group of autosomal recessive diseases related to 

motor neurons. In most patients, SMN1 is likely to be deleted in exons 7 or 8. Therefore, it is 

important to investigate the mutations of this gene in order to identify the patients and carry out 

the most effective drug treatment. The aim of this study was to investigate the mutations of both 

exons of the mentioned gene in patients with SMA. 

 

Methods & Materials: In this cross-sectional study, patients with SMA who visited the neurology 

clinic of Ghaem Hospital located in Mashhad, northeast of Iran between 2017 and 2022 were 

included. After classifying the patients based on the SMA consortium criteria, the DNA from the 

patients' blood samples were extracted and then molecular studies were performed for SNM1 gene 

mutations by PCR-RFLP methods. All data analysis was performed using SPSS version 26.0. P-

values < 0.05 were considered as statistically significant. 

 

Results: Medical records related to 333 patients with SMA were included in the study. Of them, 

40.8% were male. 234 subjects were over 18 years old. 25 people (7.5%) have SMA type 1, 9 

people (2.7%) have SMA type 2, 167 people (50.2%) have SMA type 3 and 97 people (29. 1 

percent) had SMA type 4. In prenatal diagnosis, a total of 35 cases (10.5%) were found with SMA 

type 0. Deletion of exon 7 was detected in 175 patients. A significant difference was found between 

different disease groups (P<0.001) and age groups (P=0.003) in terms of exon 7 deletion. 

 

 

Conclusion: The results of the present study can show a general picture of the DNA examination 

of SMA patients and the mutation rate in the SMN1 gene among SMA patients in Mashhad. This 

issue will be effective and practical in the appropriate use of medications such as Spinraza and 

other medications that will enter the pharmaceutical market in the future. 

 

Keywords: spinal muscular atrophy, SMN1, exon 7 
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