
 
صيخشت

بشمؤرش بشويشمشؤشش
كلاسشك١ گؤلاكصودمش
آندشم كشفش سنجي

مشردؤجؤنش فردؤنه زكصر
مهنزسـش (پژوهيـگؤه ملـش
فنؤورش، گروه دشسص ژنصشك و

پديكش) ژنصشك

طبؤطبؤشش نحشب دؤزه نزؤ
مهنزسـش (پژوهيـگؤه ملـش
فنؤورش، گروه دشسص ژنصشك و
زؤنيـگؤه پديـكش، ژنصشـك
و علـوم وؤقـز آدؤز ؤسـلامش،

صهرؤن) صقحشحؤص

حنزشلش سهشلا
مهنزسـش (پژوهيـگؤه ملـش
فنؤورش، گروه دشسص ژنصشك و

مولكولش) ژنصشك

مشرفخرؤشش رضؤ
مهنزسـش (پژوهيـگؤه ملـش
فنؤورش، گروه دشسص ژنصشك و

پديكش) ژنصشك

. . . . . . . . . . . . . . . . مه محز

مــؤزردؤزش بشمؤرشهــؤش ؤد  ـش گؤلاكصودمـ
ورؤثصش ؤلگوش كه زؤرؤش مشبؤيــز مصؤبولشك
به گؤلاكصودمش وؤژه ؤسص. مغلوب ؤصودومؤل
خون زر گؤلاكصود حنز مشدؤن معنؤش ؤفدؤشــي
ؤخصلال زلشل مشصوؤنز به ؤشن ؤمر كه مشبؤيز
ســه آندشم گؤلاكصوكشنؤد٢، ؤد شكش عملكرز زر
صرؤنســفرؤد٣ شورشزشل فســفؤص گؤلاكصود-١-
زشفســفوگؤلاكصود شورشزشل شؤ و (GALT)

ؤغلب زر گؤلاكصودمش بؤيــز. ؤپشمرؤد٤ -٤-
ـوز مشيـ ؤشجؤز GALT آندشم زر نحــت ؤثر
مصؤبولشص ؤد بؤلاشــش ســطق صولشز بؤعث كه
ؤتطلاقؤ و مشگرزز فســفؤص -١- گؤلاكصود
ـوز(١). مش يـ نؤمشزه كلاســشك گؤلاكصودمش
حرؤر 9p13 روش كرومودوم بر آندشم ژن ؤشــن

زؤرز.
زر شك زنشؤ زر بشمؤرش ؤشن مصوســط فرؤوؤنش
بشمؤرش وحوع مشبؤيــز(٢). صولز ـر ٦٢٠٠٠ هـ
صؤ ١:٤٠٠٠٠ بشن سفشزپوســصؤن زر جمعشص

ؤد  مصغشر ؤســص(٣). دنــزه صولــز ١:٦٠٠٠٠
زحشحش برآورز ؤشرؤن زر بشمــؤرش ؤشن فرؤوؤنش

نمشبؤيز. زسص زر
گؤلاكصود غذؤشش فؤحز لاكصود و رژشم رعؤشص
بزو همؤن ؤد گؤلاكصودمش به ـودؤزؤن مبصلا نـ زر
وشژه به علائم مشيوز بسشؤرش ؤد صولز بؤعث
پشزؤ زر ؤشن بشمؤرؤن برود عحبمؤنزگش ذهنش
موحع به جهص صيــخشت نكنز بــه همشن
به يــؤشؤن كمك بشمؤرش، ؤشن دوزهنــگؤم و

ؤشن بشمؤرؤن مشنمؤشز. زرمؤن
GALT قؤضر سنجي كشفش آندشم قؤل زر
پژوهيــگؤه ملش زر ؤشرؤن زر بؤر ؤولشن برؤش
دشسص فنؤورش رؤهؤنزؤدش ژنصشك و مهنزسش

پژوهيــگؤه ضمــن ؤشــن ؤســص و يــزه
آمؤزه پديــكش جؤمعه نشؤد پؤســخگوشش به
صجربشؤص به و ؤنصحؤل آمودي جهص خوز رؤ

مشزؤرز. ؤعلام زرمؤنش مرؤكد سؤشر

. . . . . . . . . . . . . لشنش. بؤ علائم

ؤد يــشرخوؤرگش پس معمولا بشمؤرش ـم علائـ
و ؤولشه ـم علائـ به زوزســصه و مشگرزز ظؤهر

مش يونز. مزص صحسشم بلنز علائم
ؤولشه علائم

صغذشه ؤد پس ـــرور به م علائم ؤد ـروه ؤشن گـ
مترف يــشر بؤ و ـونز نمؤشؤن مش يـ يــشر بؤ
ؤشن جمله ؤد هســصنز. جبرؤن پذشر رژشمــش
يــشرخورزن، ؤد ؤمصنؤع ؤد: عبؤرصنــز ـم علائـ
بعزش ـم و ؤســهؤل. علائـ ـرر مكـ ؤســصفرؤغ
بؤ عفونص و كبــز ـش، بدرگش يــؤمل بش قؤلـ
كمش كه ؤســص منفش مشكروؤرگؤنشســم هؤش

مش گرزز. ظؤهر زشرصر
يــكم، آورزن آب نظشر ـر نيــؤنههؤش زشگـ
حنزخون، كؤهــي همولشصشــك، ـش كمخونـ
موؤز وجوز مشبؤينز. ؤزرؤر زر پروصئشن وجوز
وجوز ؤزرؤر، ـد) زر گلوكـ ؤد (غشر ؤقشؤءكننزه
ـؤ۵)، (گؤلاكودوشورشـ ؤزرؤر زر ـود گؤلاكصـ بؤنــز
ؤفدؤشي صرؤنس ـون، خـ بشلشروبشن ؤفدؤشــي
آمشنه ؤســشزهؤش ؤفدؤشي كبزش، آمنشؤدهؤش
و صشرودشن فنشل آلانشــن، وشــژه به پلاســمؤ
(ؤسشزود برود بشمؤرشهؤش كلشوش و مشصونشن
زر ؤســشز آمشنه و آلبومشن وجوز مصؤبولشك،

هسصنز. ؤشن بشمؤرش علائم زشگر ؤزرؤر) ؤد
مزص بلنز علام

نحتؤن ـش، روؤنـ عتبش ؤخصــلالاص يــؤمل
مروؤرشز و آب قركصش، ؤخصلالاص زر ريــز،
مشبؤيز. زخصر نودؤزؤن زر صخمزؤنهؤ نحت



سـنجي مون آد سـؤس ؤ
GALT شـم ند آ لشـص فعؤ كشفـش

خـون د مـ گلبول هـؤش حر زر
(4 ) (Butler  ,  Baluda (روي

. . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .

طبشعش بهطور كــه خون حرمد گلبولهــؤش زر
آندشــم مشبؤيــنز، GALT آندشــم قــؤوش
مصوؤلش آندشمش وؤكنيهؤشــش مشصوؤنز ـوح فـ
و فسفؤص -١- گؤلاكصود سوبســصرؤش صبزشل
مقتول به فســفوگلوكد -٥- زش شورشزشن
-٥- زشفســفوگؤلاكصود شورشزشــن نهؤشــش
كه ؤنجــؤم زهز رؤ ـد -١- فســفؤص گلوكـ و
NADPHبه NADPصبزشل منجر بــه نهؤشصؤ
كه قؤلش زر مشگرزز. نورفلورســنص صولشز و
به كلاســشك گؤلاكصودمش به مبصلا زر بشمؤرؤن
(فحزؤن GALT آندشم فحــزؤن شؤ نحت زلشل
آندشمش) وؤكنيهــؤش ـرش سـ آندشــم ؤولشــه

يز. نخوؤهز ؤنجؤم مصوؤلش وؤكنيهؤش

هپؤرشنه خون مشلش لشصر ۰/۵ ؤد روي زر ؤشــن
گرفصه آنهؤ ـوؤزه ـرؤز خؤنـ و ؤفـ بشمؤرؤن ؤد كــه
آندشم GALT زر ســنجي برؤش بوز، يــزه
خون نمونه مشيوز. ؤسصفؤزه حرمد گلبولهؤش
نمونه سؤلم و فرز خون بؤ زر محؤشســه بشمؤر
بــه گؤلاكصودمش مبصلا (بشمــؤر مثبص ـرل كنصـ
بشويشمشؤشش وؤكني معرض زر كلاســشك)
زر فلورســنص نهؤشش مقتول و گرفصه ـرؤر حـ
ميخت دمؤنش زر فوؤتل فرؤبخي نور دشر
چنؤنچه فرز كه بؤشز زحص كرز روشص مشگرزز.
ؤشن ؤنجؤم بؤ بؤيز، كرزه زرشؤفص خون بشمؤر

قز طبشعش زر GALT آندشم آدمؤشي سطق
گلبولهؤش زلشل ؤمر بــه كه ؤشن بوز خوؤهز

ؤسص. شؤفصه ؤنصحؤل طبشعش حرمد

موؤزمورزنشؤد.................

فســفوگلوكد زش -٥- شورشزشــن نمــك
(ICN) زشسزشم٦

زشپصؤسشم۷ فســفؤص -۱- گؤلاكصود  نمك
(Sigma)

 (ICN) زشسزشم۸ NADP  نمك
(Merck) زشسزشم٩ EDTA نمك

 (ICN)  سؤپونشن۱۰
(Boehringer) صرشسبؤدش١١

(Merck) گلاسشؤل ؤسصشك ؤسشز
(Merck) سزشم كلرشز

يز. نگهزؤرش ؤصؤح زمؤش زر بؤلا موؤز
١٢ يمؤره١ وؤصمن كؤغذ

. . هؤ مقلول سؤدش مؤزه آ

۹/۵ بؤ غلظص زشفسفوگلوكد شورشزشن -۵-

لشصر: مشلشمول زر

مشلشلشصر ۱/۵ زر ـوح مشلشگرم ؤدمؤزه فـ ۹/۷
بوزه مقلول نؤپؤشزؤر يوز ؤشن قل محطر آب
صهشه صؤده تورص به ؤسصفؤزه دمؤن زر بؤشز و

گرزز.
غلظـص۲۷ بـؤ فسـفؤص -۱- گؤلاكصـود 

لشصر: زر مشلشمول

آب مشلشلشصر زر ۱ فوح ؤد مؤزه ۱۱/۵مشلشگرم
نگهزؤرش سؤنصشگرؤز زرجه ۴ زر و قل محطر

مشگرزز.
لشصر: زر مشلشمول ۶/۶ غلظص بؤ NADP

مشلشلشصر ۲ زر ـوح مؤزه فـ ؤد ـرم ۱۰/۶ مشلشگـ
زو هفصه زر زمؤش ۴ صؤ ـر قل كرزه و آب محطـ

مشمؤنز. سؤنصشگرؤز پؤشزؤر زرجه
لشصر: زر مشلشمول ۰/۴۵ EDTA بؤ غلظص

آب مشلشلشصر ٥ زر فوح مؤزه ؤد ـرم ١٠ مشلشگـ
٤ زر مؤه چنزشن مقلول ؤشن يوز. قل محطر

مشبؤيز. نگهزؤرش حؤبل سؤنصشگرؤز زرجه
لشصر: زر گـرم غلظص۲۵ بؤ سؤپونشن

مشلشلشصر آب زر ٥ فوح ؤد مؤزه ١٢٥ مشلشگرم
زرجه زرزمؤش ٤ مقلول ؤشن قل گرزز. محطر
صؤ زمؤ ؤشن زر نگهزؤرش مشيوز كه سؤنصشگرؤز

مشمؤنز. پؤشزؤر هفصه زو
غلظص بؤ (PH=8) ؤسـصؤص –  بؤفرصـرشس

لشصر: زر مشلشمول ٠/٧٥
مشلشلشصر آب ٣٠ زر صرشس بــؤدش ؤد گرم ٤/٥
بــه آن حطره حطره ؤســشز و گرزز ـر قل محطـ
برسز، ٨ يــز صؤ PH آن به ؤضؤفه ؤســصشك
مشلشلشصر ٥٠ به آن قجم محطر آب بؤ سپس
ســؤنصشگرؤز زرجــه ٤ زمــؤش زر رســؤنزه و
PH صغششر عــزم تورص زر نگهــزؤرش كــه
زر ؤشن زمؤ حؤبــل نگهزؤرش مــؤه چنزشن صــؤ

مشبؤيز.
زر ۰/۱۵ مشلشمول غلظص  كلـرشزسـزشم بؤ

:(saline) لشصر

مشلشلشصر آب ١٠٠ زر ـوح مؤزه فـ ؤد ـرم گـ ٠/٩
سؤنصشگرؤز زرجه ٤ زمؤش وزر گرزشز ق محطر
مشمؤنز. مؤه پؤشزؤر ٦ و صؤ مشيوز نگهزؤرش

سوبسـصرؤ قـؤوش وؤكنـي مخلـوط

(آدمؤشي):

بؤ رـيــزه محؤزشر ذك بــؤ مقلولهــؤش ذشــل
مشگرزنز: مخلوط شكزشگر

UDP- glucose + gal-1-p   GALT UPD-gal + glucose-1-p

glucose-1-p Phosphoglucomutase  glucose-6-p

glucose -6-p Phosphohexose isomerase  glucose -6-p

glucose -6-p+ NADP  glucose-6-p dehydrogenase  6- phosphogluconate+ NADPH

6- phosphogluconate+ NADP 6-phosphogluconate dehydrogenase riblose -5- p+ CO2 + NADPH



يمؤره ١) (مقلول UDP glucose
مشكرولشصر ٢٠٠ ................

(٢ يــمؤره Galactoe(مقلول -1- phosphate
مشكرولشصر ٤٠٠ .................

(٣ يمؤره (مقلول NADP
مشكرولشصر ٦٠٠ .................

(٤ يمؤره (مقلول EDTA
مشكرولشصر ١٥٠ .................

(٥ يمؤره (مقلول Saponin
مشكرولشصر ٨٠٠ ..................

(٦ يــمؤره ـول (مقلـ  Tris/ acetate buffer
مشلشلشصر ٢ ..................

محطر) (آب Distilled water

مشلشلشصر ٨٥/١ ..................

يــز كه خوؤهز مشلشلشصر ٦ نهؤشــش قجــم
زر وشؤلهؤش ـرش مشكرولشصـ ٢٠٠ محؤزشــر زر
صحســشم (آدمؤشي) نؤم بؤ خورزه برچســب
زرجه زمــؤش٢٠- زر وشؤلهؤ ؤشــن ـرزز. مشگـ
پؤشزؤر مؤه ٣ صؤ نگهزؤرش يــزه و سؤنصشگرؤز

مشبؤينز.
(يؤهز): سوبسصرؤ بزون وؤكني مخلوط

بؤ بؤمحؤزشــر ذكر يــزه مقلولهــؤش ذشــل
مشگرزنز: مخلوط شكزشگر

(٣ يمؤره (مقلول NADP
مشكرولشصر ٨٠٠ ...............

(٤ يمؤره (مقلول EDTA
مشكرولشصر ١٥٠ ...............

٥ يمؤره مقلول Saponin
مشكرولشصر ٨٠٠ ..................

(٦ يــمؤره ـول /Tris (مقلـ acetate buffer
مشلشلشصر ١/٨ ..................

محطر) (آب Distilled water
مشلشلشصر ٢/٥٤ ...................

يــز كه خوؤهز مشلشلشصر ٦ نهؤشــش قجــم

زر وشؤلهؤش ـرش مشكرولشصـ ٢٠٠ محؤزشــر زر
صحســشم بؤنؤم (يــؤهز) ـورزه خـ برچســب
زرجه -٢٠ زمــؤش زر وشؤلهؤ ؤشــن مشگرزز.
پؤشزؤر مؤه ٣ صؤ و يــزه سؤنصشگرؤز نگهزؤرش

مشبؤينز.

. . . . . . . . . . . . . كؤر روي
 

خون هپؤرشنه مشلش لشصر ٠/٥ وشؤلهؤش قؤوش
ـرؤشط يـ بؤ بشمؤر) مؤزر و پزر بشمــؤر، (نمونه
زحشحه مــزص ٥ و بــه زحشحــه زر زور ٣٠٠٠

سؤنصرشفوژ مشگرزنز.
و يزه رشخصه زور پلاسمؤ سؤنصرشفوژ ؤد  پس
Saline مقلول حرمد، گلبولهؤش هم قجــم
رؤ وشؤل زؤخل ـوؤز مـ ســپس مشگرزز. ؤضؤفه
زور بؤ ٣٠٠٠ سؤنصرشفوژ و مخلوط كرزه خوب

مشگرزز. صكرؤر زحشحه ٥ دمؤن زر زحشحه زر
صؤ ـرؤر گرزشزه صكـ زشگر بــؤر زو مرقلــه ٢،

يوز. يسصه كؤملا گلبولهؤش حرمد
طبشعش نمونه كنصرل شك بؤلا برؤش ـل  مرؤقـ

مشيوز. نشد ؤنجؤم سؤلم) (يخت
بشمؤر ـد فرز حرمـ گلبول قؤوش نمونه شــك
حبلا يسصه كه كلاسشك گؤلاكصودمش به مبصلا
نگهزؤرش ســؤنصشگرؤز زرجه -٢٠ وزر يــزه

مشگرزز. ذوب مشيوز،
نمونه و هر نمونه مورز آدمؤشي ؤدؤء هر به
ؤد آدمؤشي وشؤل وشؤل يــؤهز و ١ ـرل ١ كنصـ
ذوب يــزه، خؤرج زرجــه ســؤنصشگرؤز -٢٠
زرج يــزه آن روش ـرز ـؤم هر فـ نـ ـزه و گرزشـ
٣٧ بن مؤرش زحشحــه زر ٥ مزص ســپس به و

مشيوز. زؤزه حرؤر سؤنصشگرؤز زرجه
نؤمگذؤرش و آدمؤشــي يــؤهز وشؤل به هر
همؤن حرمد گلبــول ؤد ـر مشكرولشصـ ١٠ يــزه
مشگرزز مخــوط خوب و ـرزه كـ ؤضؤفه ـرز فـ
زرجه ٣٧ وشؤلهــؤ بلافؤتله زر بنمــؤرش و

سؤنصشگرؤز حرؤر زؤزه مشيونز.
دشر رـشــح به ط ١ يــمؤره وؤصمن كؤغــذ

يوز. علامصگذؤرش

نمونه٣٠زحشحه٦٠زحشحه١٢٠زحشحه

آدمون

يؤهز

آدمون

يؤهز

آدمون

يؤهز

كنصرل طبشعش

آدمون

يؤهز

آدمون

يؤهز

آدمون

يؤهز
بشمؤر

آدمون

يؤهز

آدمون

يؤهز

آدمون

يؤهز
كنصرل بشمؤر

ـروع يـ ؤد زحشحــه ٣٠ گذيــص ؤد بعــز
يؤهز وشؤل هر ؤد مشكرولشصر ١٠ ؤنكوبؤسشون،
آدمؤشي روش ـؤل وشـ هر ؤد ـر ١٠ مشكرولشصـ و
مقل مربوطه نمونهگذؤرش و زر وؤصمن كؤغذ
بنمــؤرش ٣٧ به مجــززؤ وشؤلهؤش و يــزه

مشگرزز. منصحل سؤنصشگرؤز زرجه
زر ـون خـ لكههؤش خيــك يــزن ؤد پس
فرؤبنفي دشــر نور زر كؤغذ هوؤ، مجــؤورص
نور ـزه و ميــؤهزه گرزشـ موج بلنز ـول طـ بؤ
نمونه طبشعش، ـرل كنصـ نمونه زر فلورســنص
كنصرل نمونه همچنشن و خؤنوؤزهؤي و بشمؤر
٣٧ زمؤش زر ؤنكوبؤسشون ؤد پس گؤلاكصودمش
مشيوز. محؤشسه شكزشگر بؤ سؤنصشگرؤز زرجه
مرقله ؤنكوبؤسشون ـروع يـ ؤد ٦٠ زحشحه پس

مشيونز. صكرؤر ٩ و ١٠
ؤنكوبؤسشون ؤبصزؤش ؤد سؤعص زو گذيص بؤ

صكرؤر مشگرزنز. و ٩ ١٠ مرقله

. . . . . . . . . . . . . . . . نكؤص.

نمونههؤ  كزؤم ؤد زر هشچ يؤهز نبؤشز نحؤط  
يونز. فلورسؤنص



خؤتشص ؤول ســؤعص نشم زر طبشعش ؤفرؤز
زؤز. خوؤهنز نيؤن رؤ فلورسؤنص

نؤحل) ـرؤز (ؤفـ طبشعش  هصرودشگوص١٣هــؤش
رؤ فلورسؤنص خؤتشص وزوم ؤول سؤعص زر
سؤعص زر آن مشدؤن ؤلبصه كه مشزهنز نيــؤن

بوز. خوؤهز بشيصر زوم
گؤلاكصودمش بــه مبصلا همودشگوص١٤هــؤش
سؤعص زر نه و ســؤعص ؤول زر نه كلاسشك
نمشزهنز، نيؤن فلورسؤنس رؤ خؤتشص زوم
سلول آندشمهؤش ؤد شك هر زر نحت چه ؤگر
ؤشن وؤكنيهؤش دنجشره ؤش نحي زر حرمد كه
به زنبؤل رؤ همشن نصشجــه مشصوؤنــز زؤرنــز،
زر فلورسؤنسش نوع هشچ ؤگر لذؤ بؤيز زؤيصه
نيز لادم ؤسص ميؤهزه زوم ؤول و ســؤعص
صؤششز جهص GALT كمش سنجي آدمون كه

ؤنجؤم يوز. گؤلاكصودمش صيخشت
ـش گؤلاكصودمـ بــرؤش ـوص هصرودشگـ ـرؤز ؤفـ
وؤرشؤنــص همودشگوصهــؤش  و (نؤحلشــن)
ممكن بشمــؤرش) ـر خفشف صـ ـوع (نـ زوؤرص١٥
ضعشف فلورســؤنس ؤول ســؤعص زر ؤسص
فلورسؤنسش خؤتشص هشچ شؤ و زهنز نيــؤن
فلورسؤنس زوم ســؤعص نكنز، ؤمؤ زر ؤشجؤز

كننز. ؤشجؤز طبشعش به ندزشك شؤ و طبشعش
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1. Classical galactosemia
2. Galactokinase
3. Galactose 1 phosphate uridyl 
transferase
4. Uridyl di phospho galactose 
-4-epimeras
5. Galactoseuria
6. Uridine 5- diphosphoglucose 
disodium salt
7. Galactose -1- phosphate 
dipotassium salt
8. NADP disodium salt
9. EDTA disodium salt
10. Saponin
11. Tris base
12. Whatman No.1 filter paper
13. Heterozygote
14. Homozygote
15. Duart

رسشزن فرؤ آدمؤشيگؤهش صيخشت نيرشه
مقصرم، صبرشك خوؤننزگؤن صمؤمش به نو رؤ سؤل
پربركص و خوي آردوش سؤلش و نموزه عـرض

زؤرز. عدشدؤن ؤشن برؤش


