
 

  

 نشست خبری برای ارائه پیام پژوهشی 

 1403ماه  آذر

 مطالعه ژنوتایپ و هاپلوتایپ های جدید مرتبط با دیابت مونوژنیک با استفاده از توالی یابی کل اگزوم

(WES)  و رویکرد بیوانفورماتیکی 

 مجری اصلی:  

 مهسا محمدآملی دکتر  
 و متابولیسم   غدد   علوم    پژوهشگاه   مرکز تحقیقات اختلالات متابولیکْ     : واحد محل خدمت   
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  با  مونوژنیک  دیابت  با  مرتبط  جدید  های  هاپلوتایپ  و  ژنوتایپ  مطالعه"طرح تحقیقاتی با عنوان  
دکتر    "بیوانفورماتیکی  رویکرد  و(  WES)  اگزوم  کل  یابی  توالی  از  استفاده خانم  مهسا  توسط 

عضو هیات علمی دانشگاه علوم پزشکی تهران به عنوان مجری اصلی اجرا شده و محمدآملی  

این پژوهش ارزشمند توانسته است به ارتقای سطح دانش و سلامت .  خاتمه یافته است  1403/1404در سال  

پیام پژوهش و کاربرد آن در .  کمک نماید  غدد و متابولیسمبیماری های  در حوزه   در ادامه خلاصه ای از 

. راستای ارتقای سلامت جامعه برای استفاده از ذینفعان توسط مجری محترم به اشتراک گذاشته شده است

 .   امید است این دستاورد بتواند راهگشای توسعه و کاربردی شدن نتایج پژوهش ها باشد

 

 

 مرتبط با طرح حاضر را مختصر    ییو اجرا یکرده و سوابق علم یخود را معرف

   . دیکن انیب

  ، پزشکی  ک یژنت  تخصصی   یدکترا :  دانش آموخته مدارج ذیل  مهسا محمدآملی  اینجانب 
انگلستاناز    ، یبهشت   د یدانشگاه شه  ،یپزشک  حرفه ای  یدکتراو    دانشگاه منچستر، 

از ابتدای فارغ التحصیلی .  و استاد تمام دانشگاه علوم پزشکی تهران می باشم  رانیا

مشغول کار می باشم و در طی این سالها و متابولیسم  تا اکنون در پژوهشگاه غدد  

همچنین از .  نوژنتیک بوده اموموسس و رئیس آزمایشگاه ژنتیک و گروه تحقیقاتی ایم 

    .ریاست مرکز تحقیقات اختلالات متابولیک را نیز عهده دار شده ام 1397 سال

 
 

 دییفرما  یآنها معرف یسازمان یو همکاران طرح را همراه با وابستگ انیمجر  تیم. 
 پژوهشگاه غدد و متابولیسم :  سعیده سعیدی

 دانشگاه سمنان : دکترمریم حسنلو

 

 هستند؟ ییها  گروه/ شما چه افراد یحاصل از طرح پژوهش امیو پ جینتا مخاطبان  

 مغلوب   یا  غالب   صورت   به  تواند می   بیماری  این.باشد می   منفرد   ژن   یک  نقایص   یا  نقص   ی  نتیجه   منوژنیک  دیابت 

  مونوژنیک  دیابت .  یابد   تظاهر (  ارثی  غیر) de novo جهش  صورت   به  یا   و   برسد   ارث   به  غیرمندلی trait یا

 اغلب البته. شود می  شامل  را کودکان  دیابت  موارد % ۱- ۶  و  دیابتی بیماران کل درصد  دو تا  یک  حدود  بوده نادر

  نوع   دیابت   بعنوان   اشتباه   به   بیماران،  این  بیشتر   و  شود   نمی  داده  تشخیص   نوجوانان   و  درکودکان   منوژنیک  دیابت 

 محل عکس 
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 Neonatal) ماه  ۶  از  کمتر  نوزادان در    مونوژنیک   دیابت   که   آنجایی   از.  شوند   می   درمان   و   شناسایی   یک 

Diabetes)  دیابت نوع  عنوان  به   اشتباها  مونوژنیک  دیابت   بیماران   از   بسیاری   کلی   طور   به .  است   نادر  بسیار

  با   تشخیص   تایید .   کنند   می   دریافت   اشتباه   درمان   بنابراین   و   شوند   می   داده  تشخیص  ۱دیابت نوع    عنوان  به  یا   و  ۲

  و  مناسب   درمان   بیماری،   روند   بینی   پیش   جهت   از  بالینی   های  مراقبت   بهبود   باعث   ملکولی  ژنتیک   بررسی 
بیماری    عوارض   پیشرفت   از   دیابت   نوع   موقع   به   تشخیص   .   شود   می   خانواده  اعضای  سایردر  شناسایی 

  ارتقای  سبب   مهم  این .  شد   خواهد   مراجعات   کاهش  و  خون  قند   بهتر  کنترل  موجب   و  جلوگیری  میکروواسکولار

  خواهد   بدنبال  را  موثرتر   درمانی   روش   و   درمانی  های   هزینه  کاهش   چنین  هم   و   شد   خواهد   بیماران   زندگی   کیفیت 
 .نماید  می  تاکید  را  مناسب  درمان جهت  بیماری   این ژنتیکی  علل تشخیص   اهمیت  امر این . شد 

 

 دیکن انیپژوهش شما باشد، ب یاصل امیپ انگریمخاطبان که نما ی، جذاب و قابل فهم براعنوان کوتاه  کی.  

پرداخته است و نتایج آن منجر  دیابت مبتلا به  بیمارانپژوهش حاضر به بررسی ژنتیکی یک گروه خاص از 

. به طراحی روش تشخیص سریع این بیماران گردیده است   

 

 ست؟یپژوهش شما چ یدیکل امیپ  

 بیماران   .معمولا مشکل و با خطا همراه است   بیماری موردنظر در پژوهش حاضر،مبتلا به    بیماران  ص یتشخ

توسط  ی  صی تشخ  روشراه اندازی    .رند یگ   یاشتباه قرار م  یحت   ای و درمان سخت    ص ی تشخ  ریمبتلا معمولا در مس

به همچنین این روش    .کند   یم  مارانیب  نی ا  ت یر یو مد   ص ی به پروسه تشخ   ی کمک قابل توجه  تیم تحقیقاتی حاضر

 .در تشخیص پیش از تولد و همچنین شناسایی سار اعضای خانواده کمک شایانی مینماید خانواده ها در 

 

 از  "کجا "و  "چرا"، "یز یچه چ"، "یچه کس"کنید که  انیب و  دیبسط ده  ریخود را در قالب ز یپژوهش امیپ

 .  کند یپژوهش شما استفاده م جینتا

 موضوع   یو نوآور  ت یاهم •
که در این مطالعه برای یافتن عوامل ژنتیکی مرتبط با دیابت در جمعیت  تکنولوژی توالی یابی نسل جدید  

خود را برای مشخص کردن عوامل ژنتیکی دخیل در دیابت   ایرانی مورد استفاده قرار گرفته نقش موثر

   .مونوژنیک که بر اساس یک نقص عملکردی خاص در ژن ایجاد می گردد، نشان داده است 

 

   ی تخصص ریطرح به زبان غ  جی نتا نی مهمتر •
    نقاط مختلف ارجاع شده از  در بیماران ایرانی  را    های مربوط به دیابت مونوژنیکمطالعه جهش    نیادر       

که در   نمودیم  د ییو نقش آن را در عملکرد سلامت فرد تا  ییموردنظرشناسا   یماریدر ژن مربوط به ب ایران  
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شخیص دقیق بیماران برای راهکارهای درمانی آینده موثر تو    اران ایرانیمایجاد پنل تشخیصی مولکولی بی

   .واقع خواهند شد 

 

   طرح جیموارد کاربرد نتا  •
این موضوع بسیار مهم است که دیابت مونوژنیک از سایر انواع دیابت تمایز داده شود تا از این طریق به  

پزشکان و خانواده های درگیر این نوع از بیماری فرصت مناسبی برای درک درست بیماری و روند 

از آنجایی که درمان های دیابت نوع اول و دوم با دیابت مونوژنیک متفاوت اند .  درمان مناسب داده شود 

به کار بردن روش توالی یابی نسل جدید می تواند  .  این نکته مهم است که تشخیص اولیه درست داده شود 

به پزشکان در مشخص کردن موارد بالینی غیر مشهود و کشف ناهنجاریهای مولکولی نیز کمک کند، که  

 .مدیریت آن موثر باشد  می تواند در درک پاتوفیزیولوژی دیابت مونوژنیک و بهبود کیفیت 

 

 ست؟یپژوهش شما چ  یکاربرد اصل ایو   ریتأث دو   
 مبتلا  مارانیب  یبرا  عیو سر قیدق  یصی روش تشخ: تاثیر اول

 و مشاوره ژنتیک بارداری های بعدی  تشخیص پیش از تولد کمک قابل توجه به خانواده ها در  : تاثیر دوم

 

 به دست آمده در طرح شما چه بوده است؟ جی شواهد و نتا یهات یمحدود  
حجم نمونه مورد استفاده و محدودیت بودجه جهت انجام توالی یابی کل ژنوم بیماران از محدودیت های طرح 

جهت   را قویتری شواهد  میتواند  ایران جغرافیایی  مختلف مناطق از  کوهورت  جمعیتهای با  مطالعات میباشد لذا 

 دهد  قرار دقیق پزشکی  در استفاده برای   پزشکان  اختیار در ایران در مونوژنیک  دیابت  ژنی  پنل ایجاد 
 

 تر شدن   یتواند منجر به کاربرد یکه م دیده یم شنهادیخود پ  قیرا در ادامه تحق  ییچه پژوهش ها انجام

  شما شود؟ یها افتهی شتریب ری و تاث جینتا
بررسی جهت شناسایی بیماران مشکوک در قالب طرح پژوهشی می تواند به بالابردن حجم بیماران و پیرو  

آن افزایش دقت و صحت تست کمک کند و همچنین در صورت وجود جهش های ناشناخته به شناسایی آنها و 

 . موردنظر کمک کند   پنلبهبود قدرت تشخیصی 

 

 یو نهادها نیاز سمت مسوول ییها  تیبه چه حما ،ی آت یپژوهش ها یاجرا ایکردن  یکاربرد ری مس ادامه 

   دارد؟ ازیمرتبط ن

 . حمایت های مالی جهت اجرای طرح روی بیماران مشکوک جدید 

 وزارت بهداشت   و آزمایشگاه هاحمایت  های معنوی شامل معرفی کیت تشخیصی به متخصصان کودکان، 
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 یارزش ها ،یآموزش ،یبهداشت  ،یفرهنگ  ،یاسیس ، یدر ابعاد اجتماع یرییطرح شما منجر به تغ جینتا ایآ 

 سازمان غذا و دارو شده است؟  نیقوان ای ینید
 خیر 

 

 را اعلام کنید (ها)مقاله  نکیطرح منتج به مقاله شده است ل نیکه ا یصورت در . 

https://doi.org/10.1111/jdi.14254 

https://onlinelibrary.wiley.com/doi/10.1111/jdi.14254 

 https://doi.org/10.1111/dme.15471 

https://onlinelibrary.wiley.com/doi/10.1111/dme.15471 

https://doi.org/10.1016/j.molmet.2025.102201 

https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S2212877825001085?via%3Di

hub 

 

 ست؟یشما چ یارتباط ریپژوهشگران بخواهند با شما ارتباط برقرار کنند، مس  ریسا ایمخاطبان  اگر   
+2188220068 

Emri-metabolic@sina.tums.ac.ir 
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mutation testing in neonatal DM. Pediatric diabetes, ۲۰۱۰. ۱۱(۳): p. ۲۰۳-۲۰۷. 
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 . دیکن انیمانده، ب یباق  یگرینکته د ای حیخاتمه، اگر توض در

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

 

- 
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