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 در SLC37A2 در خایگاٌ صوی p.R12Xخُص فقذان عملکزد ضىاسایی 

 گايَای مًوثلیارد ي َلطتایه  
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 چکیذٌ
تا  SLC37A2 صنتز مطکلات تًلیذ مثلی ي سقط خىیه در  مؤثز p.R12Xخُص فقذان عملکزد َذف اس پضيَص حاضز ضىاسایی     

ومًوٍ َلطتایه ي  150ومًوٍ خًن ) 250 تعذاددر گايَای َلطتایه ي مًوثلیارد تًدٌ است. یاتی تًالیي  PCR-SSCPَای ريش
طزاحی ضذ  کٍ  Oligo7افشارآغاسگز اختصاصی تا وزمخفت  یکتا کیت اودام ضذ.  DNA ومًوٍ مًوثلیارد( تُیٍ ي استخزاج 100
 َا تا ريشتعییه صوًتیپ ومًوٍ .ذرا تکثیز ومای  p.R12Xحايی خُص  SLC37A2صن  2خفت تاس اس اگشين  208تا طًل  ایٍقطع

SSCP  افشارتا وزم َای صوتیک خمعیتضاخصٍ ي وًتیپیصَای صوی ي اودام ي فزاياویPOPGEN در خایگاٌ  .ذمحاسثٍ ضذو
SLC37A2 دي صوًتیپ AA ي AB ٍدر دي وضاد َلطتایه ي مًوثلیارد تٍ تزتیة درصذ  14ي  86ي  3/1ي  7/98َای تزتیة تا فزاياویت

 تزاتز تا تزتیةتٍ B ي A  َایعیت َلطتایه ي مًوثلیارد تزای آللمدر دي خ SLC37A2صن  َای آللیَمچىیه فزاياوی مطاَذٌ ضذوذ.
داری اس وظز معىیاسکًئز وطان داد کٍ اختلاف آماری -. تست دقیق فیطز ي تست کایضذوذتزآيرد  7/0ي  93/0ي  7/0ي  3/99

 دي(. پس اس تعییه صوًتیپ، اس َز صوًتیپ > 05/0pدارد )يخًد ي صوًتیپی تیه دي خمعیت َلطتایه ي مًوثلیارد آللی  َایفزاياوی
. وتایح وطان ضذ اودام  BioEditافشار َای حاصل تا وزمتًالیَای تیًاوفًرماتیکی ي تزرسیضذوذ یاتی تًالیطًر دي طزفٍ ومًوٍ تٍ

 تا تًخٍ تٍ وقص( يخًد دارد. p.R12Xدر گايَای َلطتایه ي مًوثلیارد خُص فقذان عملکزد ) SLC37A2صن  ABداد کٍ در صوًتیپ 
َای اصلاح مستقیما در تزوامٍ تًان اس وتایح ایه پضيَصمیمثلی ي سقط خىیه در گاي مًوثلیارد  در وقایص تًلیذ p.R12Xخُص 

  َای تداری ي ريستایی استفادٌ ومًد.َا در گلٍي حذف آن حامل َایداموضادی خُت ضىاسایی 
 

 یاتی، گاي َلطتایه، گاي مًوثلیارد، سقط خىیه، تًالیSLC37A2کلیذی: صن  َایياصٌ
 

 مقذمٍ 
ػلت تَخِ ایی ّغتٌس ٍ ثِپیچیسُهثلی ففبت  ففبت تَلیس   

ثیؼ اس حس ثِ ففبت تَلیسی زر عَل سهبى ٍ تَخِ کوتز ثِ 
ٍ  یثیي ففبت تَلیس ایي ففبت ٍ زر ًتیدِ ّوجغتگی هٌفی

عَری کِ ثِ اًسزاؽتِ، ایي ففبت رًٍس ًبهغلَثی یهثل تَلیس
 اًتربة صًتیکی ثزای گبٍّب ثب تَلیس ؽیز ثبلاتز ثب ثبرٍری 

ی اس عزیق ّوزاُ اعت، ثٌبثزایي کٌتزل ثبرٍرّب تز آى ضؼیف
 زّس.حل پبیسار ارائِ هیهست یک راُ اًتربة صًتیکی زر زراس

یبثی ثِ راًسهبى ثبلای تَلیس ؽیز زر گبٍّبی ثزای زعت
ؽیزی، ثْجَز صًتیکی ففبت تَلیس هثلی، اهزی ضزٍری اعت. 

 تَلیس ثز آى اثزات ؽیزی ٍ گبٍّبی تَلیسهثلی ػولکزز کبّؼ
هؾکلات  ٍ عزف یک اس( 12گلِ )  زر  حذف هیشاى ٍ یزؽ

 تَلیس ضزٍرت ٍ ؽیزی گبٍّبی گلِ اًساسُ افشایؼ اس ًبؽی
 گبٍ فٌؼت پزٍرػ ّبیًگزاًیز، زیگ عزف اس ؽیز ثْیٌِ

 ثب ًْبیت زر هثلی ستَلی ػولکزز کبّؼثبؽٌس، سیزا هی ؽیزی

 (. 2) اعت ّوزاُ ػولکزز اقتقبزی کبّؼ ٍ عَزآٍری کبّؼ
فَرت هثلی ًبهٌبعت گبٍّبی ؽیزی کِ ثِ ػولکزز تَلیس    

سایی یب افشایؼ حذف اخجبری گبٍّبی گَعبلِافشایؼ فبفلِ 
کٌس، عجت کبّؼ تَلیس ؽیز ٍ ؽیزی ٍ یب ّز زٍ ثزٍس هی

 (. اگزچِ عغح تَلیس گلِ 14ؽَز )هیسایی زر عبل گَعبلِ
گبٍّبی  هثل هٌفی تَلیس ؽیز ٍ تَلیس ذبعز راثغِ ظبّزاًثِ

 ، ثب (2،6) اعتؽیزی، هَضَع ثغیبری اس تحقیقبت ثَزُ
 اثزات افشایؼ تَلیس ؽیز ثز تَلیسحبل هؾرـ ؽسُ اعت ایي

ؽَز هیهثل ثیؾتز زر گبٍّبی ؽیزی پز تَلیس هؾبّسُ 
 ٍ ؽیز تَلیس ثیي هٌفی ارتجبط یک هؾرـ عَرثِ (.4،9،14)

 یک ؽیز تَلیس زارز. اگزچِ ٍخَز ؽیزی گبٍّبی زر هثل تَلیس
اعت  هثل تَلیس کبّؼ ثب ّوزاُ فزآیٌس فیشیَلَصیک

 ثِ هزثَط هؾکلات زارای کِ ّبییگلِ زر (، اهب9،16،17)
 ایوٌی، عیغتن ضؼف ػولکزز هبًٌس گبٍ علاهتی ٍ هسیزیت

 اس پظ گذاریتروک ػسم زٍرُ ضؼیف، افشایؼ فحلی ػلائن

 خٌیي هیز ٍ افشایؼ هزگ ٍ آثغتٌی زرفس سایؼ، کبّؼ
 .ثبؽسهی تزيپبیی ثبرٍری ّغتٌس، هیشاى

 صًتیکی ػَاهل یهغبلؼِزر  اعتفبزُ هَرز اثشارّبی اس یکی   
 ثز هؤثز اثز ثشرگ ّبیصى ففبت اقتقبزی، ؽٌبعبیی ثز هؤثز
  37ذبًَازُ  2ػضَ ؽوبرُ  SLC37A2صى اعت.  ّبآى

هغتٌسات  زر گبٍ عجق (ػبهل اًتقبل گلیغزٍل تزی فغفبت) 
 29( رٍی کزٍهَسٍم ؽوبرُ (NCBI AC_000186هَخَز زر 

خفت ثبسی قزار زاؽتِ  28865087-28892896ٍ زر هَقیت 
 (. 18) ثبؽسخفت ثبس هی 27810ٍ عَل آى 

را هَرز ثزرعی  SLCّبی صى( هدوَػِ 5ّی ٍ ّوکبراى )    
 50قزار زازُ ٍ گشارػ کززًس کِ ایي ذبًَازُ ؽبهل ثیؼ اس 

کٌٌس. ّبی هتقل ثِ غؾب را کس هیزٌّسُػضَ اعت کِ اًتقبل 
قٌس  -زٌّسُ فغفبتؽبهل چْبر اًتقبل SLC37ذبًَازُ 

SLC37A1 (SPX1)  ،SLC37A2 (SPX2) ،SLC37A3 

(SPX3)  ٍSLC37A4 (SPX4) رًٍَؽت ثبؽس. هی
SLC37A2  (. 11ؽًَس )هیّب ثیؾتز ثیبى ًَتزٍفیلزر 

 "مقالٍ پضيَطی "
 

 داوطگاٌ علًم کطايرسی ي مىاتع طثیعی ساری
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( زر تحقیقی ثیبى کززًس کِ زر گلِ 13ریٌبرتش ٍ زیغتل )    
زر  29ٍ  19سٍم َگبٍ هًَجلیبرز زٍ خْؼ کبًسیس رٍی کزٍه

 ّب ثیبى کززًس کِ آىارتجبط ثب عقظ خٌیي ٍخَز زارًس. 
ّبی عقظ ؽسُ زر گلِ هًَجلیبرز ثزای خْؼ خٌیي

SLC37A2:g.28879810  ّوَسیگَط 29رٍی کزٍهشٍم 
ثشرگ پسری ٍ هبزری ثزای ثَزُ ٍ ّز زٍ ٍالس ٍ ّوچٌیي پسر

اًس. ایي خٌیي عقظ ؽسُ خْؼ ایي خْؼ ّتزٍسیگَط ثَزُ
کٌٌسگی ایي خْؼ را فزضیِ اثز حذف SLC37A2یبفتِ ثزای 

 کٌس. تبئیس هی
 ًیش  MH2زر ًبحیِ  SLC37A2ثزٍس خْؼ زر صى     
هثلی هؼزفی تَلیسثز ففبت  تأثیزػٌَاى کبًسیسای قَی ثزای ثِ

خفت  g.28879810C>Tاعت. ایي خْؼ زر هَقؼیت ؽسُ
ى آرصًیي ٍقزار زارز کِ ثبػث تجسیل کس BTA29ثبسی رٍی 

ّبی آغبسیي قغوتزر  (p.R12X)ثِ یک کسٍى ذبتوِ 
( ًؾبى 10) ؽَز. ًبگبّبتب ٍ ّوکبراىهی SLC37A2پزٍتئیي 

 51ػضَ ٍ  300س کِ ذبًَازُ ثشرگ حبهل اهلاح ؽبهل زازً
س کِ زر اًتقبل ثیي غؾبیی عیف ٍعیؼی اس ٌثبؽذبًَازُ هی

( اػلام کززًس کِ 7) اهلاح ًقؼ زارًس. اؽیسیب ٍ ّوکبراى
تبکٌَى هَارز هتؼسزی اس هؾکلات صًتیکی ایدبز ؽسُ زر اثز 

ػ ٍ کٌٌسُ اهلاح زر اًغبى، هَّبی هٌتقلًقـ زر پزٍتئیي
( گشارػ ؽسُ اعت. CVMای )اس خولِ هشرػِحیَاًبت 

ّب ٍ زر هَلکَلّب تغییز زر اًتقبل ٍیضگی هؾتزک ایي ثیوبری
ًتیدِ فقساى یب افشایؼ ثیؼ اس حس هؼوَل ایي اهلاح زر 

 ّبی ذبؿ علَل اعت. ثرؼ
 ػبهل تغییزػٌَاى را ثِ SLC37A2( 11) پبى ٍ ّوکبراى    

( 8) ؽٌبعبیی کززًس. کبًب ٍ ّوکبراى( G6Pفغفبت )-6-گلَکش
فغفبت -6-گلَکش( گشارػ کززًس کِ 15) ٍ تبهغي ٍ ّوکبراى

هَلکَل کلیسی زر هتبثَلیغن اًزصی علَلی ثَزُ ٍ ًقـ زر 
زر هَػ هٌدز ثِ  G6Pچٌسیي آًشین زرگیز زر هتبثَلیغن 

 ّب، خْؼ ؽٌبعبیی ؽسُ زریبفتِؽًَس. ایي هزگ خٌیٌی هی
SLC37A2 ِػٌَاى یک خْؼ هزتجظ ثب هؾکلات را ث 

 کٌس.پیؾٌْبز هی MH2هثلی ٍ هزگ خٌیٌی زر  تَلیس
ّبی آللی زر ّسف اس پضٍّؼ حبضز ؽٌبعبیی ٍاریبًت    

ٍ  PCR-SSCPّبی ثب رٍػ SLC37A2خبیگبُ صًی 

هثلی ٍ تَلیسی  ّب ثب ففبت تَلیسیبثی ٍ ثزرعی ارتجبط آىتَالی
 ثَز. زر گبٍّبی هًَجلیبرز ٍ ّلؾتبیي

 
 َاريش ي مًاد
 DNAخًن ي استخزاج  یَاومًوٍ تُیٍ

 گبٍ ذَى ًوًَِ 100 ٍ ّلؾتبیي گبٍ ذَى ًوًَِ 150 تؼساز   
 رضَی ثْکسُ گبٍزاریثبًک ذَى آسهبیؾگبُ ٍ اس  اس هًَجلیبرز
 تقبزفی، فَرتثِ افزاز اًتربة اس پظ. ؽستْیِ ثدٌَرز

 حبٍی ًٍَخکت اس اعتفبزُ ثب زهی ٍریس اس حیَاًبت ذًَگیزی
EDTA ید حبٍی هرشى زر ذَى ّبیًوًَِ عپظ. ؽس اًدبم 

 اعترزاج سهبى تب ٍ هٌتقل آسهبیؾگبُ ثِ ٍ ؽسُ آٍریخوغ
DNA، زر. ؽسًس ًگْساری گزازعبًتی زرخِ -20 زهبی زر 

ذَى ثب اعتفبزُ اس  یّبًوًَِاس  DNAپضٍّؼ اعترزاج  یيا
عجق  ٍآسهب  یشتدْ یکتبؽزکت  DNAاعترزاج  یتک

 DNAتؼییي کیفیت  ثزای .ؽس اًدبمزعتَرالؼول ؽزکت 
 اعترزاج ؽسُ اس رٍػ الکتزٍفَرس صل آگبرس اعتفبزُ ؽس.

 َا تعییه صوًتیپ ومًوٍ
 (PCR) مزاسیپل یازٌیسود ياکىصي  آغاسگز یطزاح

یک قغؼِ اس  زیتکث یثزا اعتفبزُ هَرز یآغبسگزّب یعزاح    
اس رٍی تَالی  Oligo7 افشارًزم اس اعتفبزُ بث SLC37A2  صى

ثزای . اًدبم ؽس( AC_000186) یزعتزع ؽوبرُ ثب یصًَه
  ییکبرآ ثز هؤثز خْؼ یحبٍ کِ هَرزًظز قغؼِ زیتکث
 صى 2 ؽوبرُ اگشٍى اس ایقغؼِ ،ثَز گبٍ زر هثل سیتَل

SLC37A2 ّوکبراى ٍ تشیفز پضٍّؼ اعبط ثز .ؽس اًتربة 
 زر ؽسُ ٍاقغ SLC37A2 صى زر یهؼٌ ثس خْؼ یک( 3)

 خْؼ. زّسیه رخ برزیهًَجل گبٍ( MH2) زٍ ؽوبرُ پیّبپلَتب
 خفت g.28879810C>T تیهَقؼ زر SLC37A2 صى زر
 يیآرصً ىٍکس لیتجس ثبػث کِ زارز قزار BTA29 یرٍ یثبس
 يیآغبس یّبقغوت زر (p.R12X) ذبتوِ کسٍى کی ثِ

 آغبسگزّب ییًْب ییساس تب پظ. ؽَزیه SLC37A2 يیپزٍتئ
 تَالی. ؽسًس زازُ عفبرػ عیٌبصى ؽزکت ثِ عٌتش خْت
آٍرزُ  1 خسٍل زر پضٍّؼ ایي زر اعتفبزُ هَرز ّبی پزایوز

 .اعت ؽسُ

 
 پضٍّؼ ایي زر ؽسُ اعتفبزُ آغبسگزّبی تَالی -1 خسٍل

Table 1. Sequences of primers used in this study 

 صى آغبسگز یتَال قغؼِ عَل

208 F-CCTGGACTCTGCTAACCC 
R-CCGGGCTGTGCTACTGAAG SLC37A2 

 
هیکزٍلیتز زر ًظز گزفتِ ؽس. هَاز  20حدن کل ٍاکٌؼ،    

ًبًَگزم  200ؽبهل  PCRلاسم ٍ هقبزیز هَرز ًظز زر ٍاکٌؼ 
DNA  ،َپیکَهَل اس ّز کسام اس آغبسگزّبی رفت ٍ  10الگ

تدْیش  )یکتب PCRهیکزٍلیتز اس هغتز هیکظ  10ثزگؾت، 
ّبی عیکلهیکزٍلیتز آة زیًَیشُ ثَز.  7آسهب، تْزاى، ایزا( ٍ 

 95 یقغؼِ الگَ زر زهب یعبسٍاعزؽتؽبهل  PCR زهبیی
 عیکل ؽبهل  34زقیقِ،  5هست ثِ گزازیزرخِ عبًت

ثبًیِ،  30هست گزاز ثِزرخِ عبًتی 95عبسی زر ٍاعزؽتِ
 30هست گزاز ثِزرخِ عبًتی 59اتقبل آغبسگزّب زر زهبی 

ثبًیِ ٍ 30هست زرخِ عبًتیگزاز ثِ 72ثبًیِ، ثغظ آغبسگزّب زر 

 زقیقِ ثَز. 5ست هگزاز ثِزرخِ عبًتی 72ثغظ ًْبیی زر 
 1صل آگبرس  یرٍ PCR هحقَلاتثب الکتزٍفَرس  PCRفحت 
 . ًسؽس ثزرعیزرفس 

 SSCPآسمًن 
هَرز هغبلؼِ  یّب صى PCRهؾبّسُ قغؼبت حبفل اس  ثزای    

ایي پضٍّؼ اس  زراعتفبزُ ؽس.  زرفس 12 آهیساکزیل یاس صل پل
اعتفبزُ  VSTA-1002Mزعتگبُ الکتزٍفَرس ػوَزی هسل 

 25×35هتز ٍ اثؼبز صل  هیلی 2ؽس. قغز صل زر ایي پضٍّؼ 
 4اس قزار گزفتي صل زر تبًک ػوَزی  ثؼسثَزُ اعت.  هتز یعبًت

 یاس ثبفز ثبرگذار هیکزٍلیتز 8ثب  PCRاس هحقَل  هیکزٍلیتز
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هحقَل  SSCP ی)ثزا ّب ریرتِ ؽس  هرلَط ٍ زاذل چبّک
PCR  ُثب ثبفز ثبرگیزی را ّوزاSSCP ِیقِزق 10هست ث 

گزاز قزار زازُ تب یعبًت زرخِ 95 یثب زهب PCRزاذل زعتگبُ 
DNA اس یک ّز عپظؽَز(.  یارؽتِتک DNA یّب  

 آهیساکزیل صل ٍ ریرتِّب  چبّک اس یکی زاذل را یاِ ترؽتک
 گزاز یعبًت زرخِ 4 زهبی زر ٍ 400 ٍلتبص ثب عبػت 15 هستثِ

 ًیتزات اس اعتفبزُ ثب آهیس اکزیل پلی صلزر اًتْب  .ًسؽس الکتزٍفَس
 . ؽس آهیشی رًگ ًقزُ

 َا دادٌ تحلیل ي تدشیٍ
َای صوتیک خمعیت در خایگاٌ مًرد تزآيرد ضاخصٍ

 مطالعٍ
 ّبی صًتیک خوؼیت اس خولِ ؽبذقِثزای ثزآٍرز     

ّبی صًی ٍ صًَتیپی، تغت تؼبزل ّبرزی ٍایٌجزگ، فزاٍاًی
 هؤثزّبی آللؽبذـ ؽبًَى، هیبًگیي ّتزٍسایگَعیتی، تؼساز 

(Ne) افشار ٍ ... اس ًزمPOPGEN  .اعتفبزُ ؽس 
َای آللی ي صوًتیپی تیه دي خمعیت مقایسٍ فزاياوی

 گايَای َلطتایه ي مًوثلیارد
ثب تَخِ ثِ ایٌکِ زر پضٍّؼ حبضز زٍ خوؼیت ّلؾتبیي ٍ     

ّبی آللی ٍ هًَجلیبرز هَرز ثزرعی قزار گزفتِ ثَزًس، فزاٍاًی
آسهَى تزتیت ثب تغت زقیق فیؾز ٍ صًَتیپی ثیي زٍ خوؼیت ثِ

 اعکَئز هَرز هقبیغِ قزار گزفتٌس.-کبی
 یکیًاوفًرماتیت لیتحل ي ٍیتدش ي یاتییتًال
  ًوًَِ زٍ الگَ ّز اس هرتلف، ثبًسی الگَّبی هؾبّسُ اس ثؼس    

  ارعبل اس قجل. ؽس اًتربة یبثیتَالی خْت ارعبل ثزای

 هحقَل هیکزٍلیتز 60 هقسار تَالی، تؼییي ثزای ّبًوًَِ
PCR ثزای ثبسیبفت  .ؽس آهبزُ ثبسیبفت ثزای ًوًَِ، ّز اس

DNA آسهب اعتفبزُ ؽس.  شیتدْ کتبیؽزکت  یاس کیت اذتقبف
اس رٍی صل آگبرس ثب اعتفبزُ اس  DNAهزاحل اعترزاج 

 یؾتزث یثزرع ثزایزعتَرالؼول ؽزکت عبسًسُ اًدبم گزفت. 
ٍ  یرفزًظ ثبًک صً یآى ثب تَال یغِؽسُ ٍ هقب یزتکث یتَال

 اس تکثیز ؽسُزر قغؼِ  تز ٍخَز خْؼ هَرز ًظززقیقرزیبثی 
زٍ عزفِ ثِ  یتَال ییيتؼ یًوًَِ ثزا زٍ یثبًس یّز الگَ
 یّب قغؼِ کِآى اس پظ. ؽس آٍراى تْزاى ارعبلفي صىؽزکت 
 BioEdit افشارًزم اس اعتفبزُ ثب ؽسًس، تَالی تؼییي تکثیزی
 تزاسیّن ازاهِ، زر. گزفتٌس قزار تحلیل ٍ تدشیِهَرز 

 اس رفزًظ تَالی ثب ّبآى هقبیغِ ٍ آهسُ زعتِث ّبی یتَال
اثشار  ثبهَرز ًظز  عججیخْؼ  ییؽٌبعب یثزا صًی ثبًک

Multiple alignment  CLUSTALW افشار ًزمBioEdit 

(version7.0.9.0 ) .فَرت گزفت 
 

 ي تحثوتایح 
ثب  SLC37A2هَرز ًظز اس ًبحیِ اگشٍى زٍم صى  قغؼِ    

ی اذتقبفی ثب ّب آغبسگزخفت ثبس تَعظ خفت  208عَل 
خفت  208 ثؼس اس تکثیز قغؼِ(. 1هَفقیت تکثیز ؽسًس )ؽکل 

 AA  ٍAB، زر ایي خبیگبُ زٍ صًَتیپ SSCPٍ آسهَى  ثبسی
 .(1ؽکل )هؾبّسُ ؽسًس 

 
 
 
 
 
 
 

  
 
 
 
 
 

 (راعت) SLC37A2 صى ّبیٍ صًَتیپ( چپ) PCR هحقَل ثِ هزثَط یثبًسّب -1ؽکل 
Figure 1. Bands of PCR products (left) and genotypes of SLC37A2 gene (right) 

 
 یاتی ي تدشیٍ ي تحلیل تیًاوفًرماتیکیتًالی
یاتی ي تدشیٍ ي تحلیل تیًاوفًرماتیکی اگشين تًالی

 SLC37A2ضمارٌ دي صن 
خبیگبُ هَرز ًظز زر گبٍ ّلؾتبیي ٍ هًَجلیبرز چٌس ؽکل     

ّبی هَرز هغبلؼِ ًوًَِزر  AA  ٍABثَزُ ٍ زٍ صًَتیپ 
 ّبی ایي ی صًَتیپّب یتَال یتزاس ّن هؾبّسُ ؽسًس. ًتبیح

 

 ًؾبى زازُ 2 ؽکل زر ّبی ثیَاًفَرهبتیکیخبیگبُ ٍ ثزرعی
یبثی تَالیگزاف حبفل اس  3ّوچٌیي زر ؽکل  .اعتؽسُ

ثِ تقَیز کؾیسُ  p.R12Xهزثَط ثِ خْؼ فقساى ػولکزز 
یبثی ؽسُ تَالیتزخوِ قغؼبت  4ّوچٌیي زر ؽکل  .ؽسُ اعت

  ًؾبى زازُ ؽسُ اعت.
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ًظز ثزگزفتِ  : تَالی قغؼِ هَرزRef .ثب تَالی رفزًظ SLC37A2ؽسُ زر اگشٍى ؽوبرُ زٍ صى  ّبی هؾبّسُتزاسی تَالی صًَتیپ ّن -2ؽکل 
 (p.R12X)هحل خْؼ  C/T: ّتزٍسایگَت N، (AC_000186) اس ثبًک صًی

Figure 2. Sequence of genotypes observed in exon 2 of SLC37A2 gene aligned with reference sequence. Ref: 
Sequence from Gene Bank (AC_000186), N: C/T heterozygote (position of p.R12X mutation). 

 
اعت زر صًَتیپ ًؾبى زازُ ؽسُ 2ّوبًگًَِ کِ زر ؽکل    

AB  اس قغؼِ تکثیز ؽسُ اس ًبحیِ اگشٍى ؽوبرُ زٍ صى
SLC37A2  47زر گبٍّبی ّلؾتبیي ٍ هًَجلیبرز زر هَقؼیت 

( ٍخَز زاؽتِ ٍ p.R12Xخفت ثبسی خْؼ فقساى ػولکزز )
 ؽسُ اعت.  AAثب تَالی رفزًظ ٍ ثب صًَتیپ  ثبػث تفبٍت

 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

  C/T: ّتزٍسیگَت N. گبٍّبی ّلؾتبیي ٍ هًَجلیبرززر  SLC37A2صى  خفت ثبسی 47زر هَقؼیت   p.R12X خْؼ تبییس ثزٍس -3ؽکل 
Figure 3. Confirmation of occurrence of p.R12X mutation in position 47 of SLC37A2 gene in Holstein and 

Montbeliarde cattle. N: C/T heterozygote (position of p.R12X mutation) 
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تَالی قغؼِ هَرز ًظز ثزگزفتِ اس ثبًک صًی  SLC37A2.:REF  ّبی هؾبّسُ ؽسُ زر صىصًَتیپؽسُ قغؼِ هَرز ًظز اس الی تزخوِتَ -4ؽکل 
(AC_000186 ،)SLC (AA)  ٍSLC (AB)زر گبٍ ّلؾتبیي،  ی هؾبّسُ ؽسُّب: صًَتیپN ّتزٍسایگَت :C/T ،XXX ِکسى ذبتو :TGA 

Figure 4. Translated sequence of genotypes observed in SLC37A2 gene. REF: Sequence from Gene Bank 
(AC_000186), SLC (AA) and SLC (AB): Genotypes observed in studied cattle, N: Heterozygote C/T, XXX: TGA 

stop codon 

 
 SLC37A2 گاٌیدر خا تیخمع کیصوت یَاضاخصٍ

ّبی صًتیک خوؼیت ثزای خبیگبُ صًی ؽبذقِ 2زر خسٍل 
SLC37A2 .ارائِ ؽسُ اعت

 
 

 ٍ هًَجلیبرز زر گبٍّبی ّلؾتبیي SLC37A2ّبی صًتیک خوؼیت زر صى ؽبذقِ -2خسٍل 
Table 2. Population genetics indices at SLC37A2 locus in Holstein and Montbeliarde  cattle 

 ؽبذـ ؽبًَى
 هیبًگیي

 ّتزٍسایگَسیغتی
ne

* 
 فزاٍاًی آللی

 )زرفس(
 فزاٍاًی صًَتیپی

 خوؼیت )زرفس(
   A B AA AB BB 

 ّلؾتبیي 0 3/1 7/98 7/0 3/99 01/1 013/0 04/0
 هًَجلیبرز 0 14 86 7 93 14/1 13/0 25/0

*ne: هؤثزّبی تؼساز آلل 
 

 SLC37A2َای آللی ي صوًتیپی خایگاٌ مقایسٍ فزاياوی
 َلطتایه ي مًوثلیارد تیه دي خمعیت 

 تزتیت ثب ثِ AA   ٍABزر ایي خبیگبُ زٍ صًَتیپ    
زرفس زر زٍ ًضاز ّلؾتبیي  14ٍ  86ٍ  3/1، 7/98ّبی فزاٍاًی

ّبی آللی زر زٍ فزاٍاًیٍ هًَجلیبرز هؾبّسُ ؽسًس. ّوچٌیي 
تزتیت ثِ A  ٍBّبی آللخؼیت ّلؾتبیي ٍ هًَجلیبرز ثزای 

فیؾز ٍ تغت ثزآٍرز گززیس. تغت زقیق  7ٍ  93ٍ  7/0، 3/99
ّبی آللی ٍ تزتیت ثزای هقبیغِ فزاٍاًیاعکَئز ثِ-کبی

زاری هؼٌیزاز کِ اذتلاف آهبری صًَتیپی ثیي زٍ خوؼیت ًؾبى
ّبی صًی ٍ صًَتیپی ثیي زٍ خوؼیت ٍخَز زارز اس ًظز فزاٍاًی

(05/0p< ) (.3)خسٍل 

 
 ثیي زٍ ًضاز ّلؾتبیي ٍ هًَجلیبرز SLC37A2ّبی آللی ٍ صًَتیپی صى فزاٍاًیهقبیغِ  -3خسٍل 

Table 3. Comparison of allelic and genotype frequencies of SLC37A2 between Holstein and Montbeliarde breeds 
 
 آلل 

  ًضاز
 صًَتیپ

 ًضاز
 هًَجلیبرز ّلؾتبیي هًَجلیبرز ّلؾتبیي

A 3/99 93 AA 7/98 86 
B 7/0 7 AB 3/1 14 

P-value 02/0 BB 0 0 
 P-value 007/0 

 
اس اگشٍى  ثبسی خفت 208قغؼِ  یکزر پضٍّؼ حبضز    

گبٍّبی ّلؾتبیي ٍ هًَجلیبرز ثب زر  SLC37A2صى  2ؽوبرُ 
تکثیز ؽسًس. عپظ تؼییي صًَتیپ  PCRهَفقیت ثب اعتفبزُ اس 

زر  SLC37A2زاز کِ خبیگبُ ًؾبى SSCPّب ثب تکٌیک ًوًَِ
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ؽکل ثَزُ ٍ زٍ صًَتیپ چٌسّز زٍ ًضاز ّلؾتبیي ٍ هًَجلیبرز 
AA  ٍAB ِ3/1ٍ  7/98تزتیت زر ًضاز ّلؾتبیي ثب فزاٍاًی ث 

زرفس هؾبّسُ 14ٍ  86ر ًضاز هًَجلیبرز ثب فزاٍاًی زرفس ٍ ز
 ؽسًس. ّوچٌیي فزاٍاًی آللی زر خوؼیت ّلؾتبیي ثزای 

 93ٍ ثزای ًضاز هًَجلیبرز 7/0ٍ  3/99تزتیت ثِ A  ٍBّبی آلل
 ّبی ثیَاًفَرهبتیک رٍی ثزرعی. ؽسزرفس ثزآٍرز  7ٍ 

زعت آهسُ اس ّز صًَتیپ ًؾبى زاز کِ خْؼ ِّبی ثتَالی
آهیٌِ ى اعیسٍکِ ثبػث تجسیل کس p.R12Xفقساى ػولکزز 

یک کسٍى ذبتوِ هی ؽَز زر افزاز زارای صًَتیپ  آرصًیي ثِ
AB  ٍخَز زاؽتِ ٍ زر ٍاقغ آللB  ًؾبى زٌّسُ ایي خْؼ
 MH2زر ًبحیِ  SLC37A2ثبؽس. ثزٍس ایي خْؼ زر صى هی
ثز ففبت تَلیس هثلی  تأثیزقَی ثزای  ػٌَاى کبًسیسایثِ

ذقَفب ثزٍس عقظ خٌیي هؼزفی ؽسُ اعت. ایي خْؼ زر 
قزار  BTA29خفت ثبسی رٍی  g.28879810C>Tهَقؼیت 

 زارز.
( زر تحقیقی ثیبى کززًس کِ زر گلِ گبٍ 13ریٌبرتش ٍ زیغتل )   

ثب تَخِ ؽَز. هیثبػث عقظ خٌیي  p.R12Xهًَجلیبرز خْؼ 
ّبی عقظ ؽسُ زر گلِ هًَجلیبرز ثزای ایي خٌیيثِ ایٌکِ 

کٌٌسگی ایي خْؼ فزضیِ اثز حذف ثَزًسخْؼ ّوَسیگَط 
زر خبیگبُ  Bزر پضٍّؼ حبضز آلل هضز تبییس ؽس. 
SLC37A2  زر ّز زٍ خوؼیت گبٍّبی هًَجلیبرز ٍ ّلؾتبیي
اهب زر هًَجلیبرز فزاٍاًی آى زُ ثزاثز ثیؾتز اس  ،هؾبّسُ ؽس

ّبی افلاح ًضازی اثز ایي حبل زر ثزًبهِّلؾتبیي ثَز. ثِ ّز 

صى زر ّلؾتبیي ًیش ثبیس هَرز تَخِ قزار گیزز. ّوچٌیي تؼساز 
زر ایي خبیگبُ ثزای ًضاز هًَجلیبرز ثیؾتز اس  هؤثزّبی الل

ای ثز اعبط اعلاػبت هب تب کٌَى هغبلؼِ .ؽسّلؾتبیي ثزآٍرز 
 SLC37A2هجٌی ثز رزیبثی خْؼ فقساى ػولکزز صى 

گبٍّبی هًَجلیبرز ٍ ّلؾتبیي زر کؾَر اًدبم ًؾسُ اعت. لذا ثب 
عقظ خٌیي ٍ هؾکلات  ایي خْؼ زرتَخِ ثِ ًقؼ 

ّبی افلاح تَاى زر ثزًبهِهیهثلی زر گبٍّبی ؽیزی تَلیس
 ّبی ایي پضٍّؼ اعتفبزُ هغتقین ًوَز.ًضازی اس یبفتِ

زر پضٍّؼ حبضز ّز زٍ خبیگبُ هَرز هغبلؼِ چٌس ؽکل    
 SLC37A2زر صى  p.R12Xثَزًس. خْؼ فقساى ػولکزز 

 گبٍ هًَجلیبرز ثب رٍػ  2ٍاقغ ؽسُ زر ّبپلَتبیپ ؽوبرُ 
یبرز ٍ ّلؾتبیي ایزاى ثب یبثی زر ّز زٍ ًضاز گبٍّبی هًَجلتَالی

 زر Bّبی هتفبٍت ؽٌبعبیی ؽس. فزاٍاًی آلل هضز فزاٍاًی
هًَجلیبرز ثیؾتز اس ّلؾتبیي ثَز کِ ثب تَخِ ثِ ایٌکِ خْؼ 
هَرز ًظز زر ّبپلَتبیپ هًَجلیبرز قزار زارز ایي تفبٍت فزاٍاًی 
هَرز اًتظبر ثَز. اس آًدبیی کِ ایي خْؼ ًقؼ ثغیبر هْوی 

ی هؤثزّبی ایي پضٍّؼ قسم زر عقظ خٌیي زر گبٍ زارز، یبفتِ
خوؼیت گبٍّبی اس  p.R12Xزر راعتبی حذف آلل هضز 

تَاى ًتبیح حبفل اس ایي ؽیزی کؾَر اعت. ثٌبثزایي هی
ّبی افلاح ًضازی گبٍّبی ثزًبهِپضٍّؼ را هغتقیوبً زر 

ّبی فٌؼتی ٍ حتی کَچک هًَجلیبرز ٍ ّلؾتبیي زر گبٍزاری
ّب اس گلِ زر راعتبی ؽٌبعبیی حبهلیي ایي خْؼ ٍ حذف آى

 کبر ثزز. ثِ
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Abstract  
    The aim of this study was to identify the lack of function mutation of p.R12X affecting 
reproductive problems and abortion in SLC37A2 gene by PCR-SSCP and sequencing methods 
in Holstein and Montbeliarde cows, For this purpose, 250 blood samples (150 Holstein and 100 
samples of Montbeliarde) were prepared and DNA was extracted by kit. A pair of specific 
primers was designed with Oligo7 software to amplify a fragment with length of 208 bp from 
exon 2 of the SLC37A2 gene, which contains mutation. Genotyping was done by SSCP method 
and allelic and genotypic frequencies and population genetic indices were calculated by 
POPGEN software. In SLC37A2 locus, two AA and AB genotypes with frequencies of 98.7 and 
1.3, and 86 and 14% were observed in Holstein and Montbeliarde breeds, respectively. Also, 
SLC37A2 allelic frequencies in both Holstein and Montbeliarde for alleles A and B were 
estimated to be 99.3, 0.7 and 93 and 7%, respectively. The Fischer's exact and Chi-square tests 
for comparing allelic and genotypic frequencies between two populations showed that there was 
a significant difference in allelic and genotypic frequencies between Holstein and Montbeliarde 
population (P <0.05). After genotyping, a sample of each genotype was sequenced in both end 
and the bioinformatics of the sequences obtained were performed with BioEdit software. The 
results showed that in the AB genotype of SLC37A2 gene in Holstein and Montbeliarde cows 
there was a lack of function mutation (p.R12X). Considering the role of p.R12X mutation in 
reproductive defects and abortion in Montbeliarde cattle, the results of this study can be directly 
used in the breeding programs to identify carrier animals and culling them from commercial and 
rural herds.  
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