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ارزیابی ژنتیکی و بالینی بیماران مشکوک به یک اختلال متابولیک در تنظیم  

 مجری اصلی:   فسفات 
 مهسا محمدآملی دکتر  

 علوم غدد و متابولیسم پژوهشگاه    مرکز تحقیقات اختلالات متابولیک ،    : واحد محل خدمت   
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عنوان   با  بال  ی کی ژنت  ی ابیارز"طرح تحقیقاتی  به کلس  ماران یب  ی ن یو  تومورال    نوز یمشکوک 

 HYPERPHOSPHATEMIC FAMILIAL TUMORAL)  یخانوادگ  کی فسفاتم  پریه

CALCINOSIS  :)عضو هیات مهسا محمدآملی  توسط خانم دکتر    "فسفات  می در تنظ  کی اختلال متابول  کی

خاتمه یافته   1404/ 1403علمی دانشگاه علوم پزشکی تهران به عنوان مجری اصلی اجرا شده و در سال  

 بیماری های کودکان است. این پژوهش ارزشمند توانسته است به ارتقای سطح دانش و سلامت در حوزه  

کمک نماید. در ادامه خلاصه ای از پیام پژوهش و کاربرد آن در 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

از   پزشکی ک یژنتتخصصی  یدکترادانش آموخته مدارج ذیل:   مهسا محمدآملی  اینجانب

و   دانشگاه منچستر، انگلستان ک،یمونوژنتیارشد ا یکارشناس ،  دانشگاه منچستر، انگلستان

استاد تمام دانشگاه علوم   در حال حاضر یبهشت د یدانشگاه شه ، یپزشک حرفه ای ی دکترا

و  پزشکی تهران می باشم. از ابتدای فارغ التحصیلی تا اکنون در پژوهشگاه غدد  

مشغول کار می باشم و در طی این سالها موسس و رئیس آزمایشگاه ژنتیک و  متابولیسم  

ریاست مرکز تحقیقات اختلالات متابولیک را نیز   1397 گروه تحقیقاتی ایمنوژنتیک بوده ام. همچنین از سال

    عهده دار شده ام.

 
 

 دییفرما یآنها معرف یسازمان یو همکاران طرح را همراه با وابستگ  انیمجر تیم. 

 سعیده سعیدی: پژوهشگاه غدد و متابولیسم 

 علی طالع: پژوهشگاه غدد و متابولیسم

 

 

 محل عکس 
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 هستند؟ ییها شما چه افراد/گروه  یحاصل از طرح پژوهش امیو پ ج ینتا مخاطبان  

کودکان مبتلا به اختلالات متابولیسم فسفات از جمله کلسینوزیس تومورال هیپرفسفاتمیک خانوادگی و خانواده  

 وزارت بهداشت و مراکز غربالگری  -آزمایشگاه ها -های آن ها

کیت مولکولی تشخیص  در طراحی به یافتن یک جهش فاندر در جمعیت ایرانی منجر شده که نتایج این پژوهش 

هیپر فسفاتمی و  -بیماران مشکوک به اختلالات مادرزادی متابولیک تنظیم فسفات خون شامل هیپراستوز 

در قالب یک طرح فناورانه در  به کار گرفته شده است و این کیت  کلسینوزیس تومورال هیپرفسفاتمیک خانوادگی

.حال طراحی می باشد   

 

 انیپژوهش شما باشد، ب یاصل امیپ انگریمخاطبان که نما یعنوان کوتاه ، جذاب و قابل فهم برا کی 

  .دیکن

پژوهش حاضر به بررسی ژنتیکی یک گروه خاص از کودکان مبتلا به اختلال متابولیکی پرداخته است و نتایج آن  

 منجر به طراحی روش تشخیص سریع این بیماران گردیده است.  

 

 ست؟ یپژوهش شما چ یدیکل امیپ   

مبتلا    کودکان   .معمولا مشکل و با خطا همراه است  بیماری موردنظر در پژوهش حاضر،کودکان مبتلا به    صیتشخ

مس در  درمان سخت    ص یتشخ  ر یمعمولا  م   ی حت  ایو  قرار  اندازی    .رند یگ  یاشتباه  تیم  ی  ص یتشخ  روش راه  توسط 

به خانواده  همچنین این روش    .کند   ی م  مارانیب  ن یا  تیریو مد   ص یبه پروسه تشخ   یکمک قابل توجه  تحقیقاتی حاضر

 کمک شایان توجهی خواهد کرد. و تشخیص ژنتیکی سایر اعضا خانواده نیز  ی بعد  یها ی باردارمشاوره ژنتیک ها در  

 

 و    "چرا"، "یزیچه چ"، "یچه کس"کنید که  ان یبو  دیبسط ده ریخود را در قالب ز  یپژوهش  امیپ

 .  کند  ی پژوهش شما استفاده م  جیاز نتا "کجا"

 موضوع  یو نوآور  تیاهم •

  ی بالابا خطامعمولا مشکل و    متابولیکی تنظیم متابولیسم فسفات، های بیماریکودکان مبتلا به   صیتشخ

برای بیماران مبتلا منجر شده  نتایج این پژوهش به راه اندازی یک روش تشخیصی دقیق و سریع  .همراه است

 است که هم در تشخیص و هم در غربالگری و پیشگیری ژنتیکی در مادران می تواند به کار گرفته شود. 
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   یتخصص ریطرح به زبان غ جینتا نیمهمتر •

و نقش مخرب آن را در    می کرد ییموردنظرشناسا یماریرا در ژن مربوط به ب فاندرجهش   کیمطالعه  نیما در ا

جهش   د یابتدا با یپرفسفاتمیمبتلا به ه یرانیا مارانیمطالعه در ب  نی. بر طبق امیکرد  د ییعملکرد سلامت فرد تا

مورد نظر با روش ارزان قیمت طراحی شده در کیت تشخیصی در دست ساخت مورد بررسی قرار گیرد و در صورت 

 . بررسی گرددژن موردنظر  ی قسمت ها ری ساعدم وجود جهش مذکور، 

 

   طرح  جیموارد کاربرد نتا •

بالا همراه   ی فسفات، مشکل و معمولا با خطا  سمیمتابول  می تنظ ی کیمتابول یها یماری کودکان مبتلا به ب  صیتشخ

  مارانیب  یبرا عی و سر ق یدق  یص یروش تشخ ک ی یبه راه انداز ران یبار در ا ن یاول ی پژوهش برا  نیا جیاست. نتا

  ی در مادران م ی کیژنت ی ریشگ یپهمچنین و   نوزادان  یدر غربالگر،  صیتشخ  علاوه برمبتلا منجر شده است که 

 تواند به کار گرفته شود. 

 

 ست؟یپژوهش شما چ   یکاربرد اصل ایو   ری تأث دو    

 مبتلا مارانیب ی برا ع یو سر قیدق  ی صی روش تشختاثیر اول: 

مشاوره ژنتیک ، تشخیص پیش از تولد و شناسایی سار اعضا کمک قابل توجه به خانواده ها در   تاثیر دوم: 

  خانواده

 

 به دست آمده در طرح شما چه بوده است؟ ج یشواهد و نتا یهات یمحدود  

.  میکرد  د ییتا  این ژنو نقش مخرب آن را در عملکرد    ییشناسا  FGF23  ژن  را در  فاندرجهش    کیمطالعه    نیما در ا

ا ب   نیبر طبق  با  یپرفسفاتمیمبتلا به ه  یرانیا  مارانیمطالعه در  در    c.471C > A (, p.F157L)جهش    د یابتدا 

FGF23   ی اگزون ها  رینشد، سا  افتیجهش    ن یشود. اگر ا  یبررس  FGF23  بدین معنا که ممکن    شوند.  یغربالگر   د یبا

است جهش هایی در ایجاد بیماری درگیر باشند که هنوز شناسایی نشده باشند اما می توان پس از شناسایی توسط  

 مجامع علمی، این جهش ها را به کیت تشخیصی مدنظر افزود. 

 

 

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

  شما شود؟ یها افتهی  شتریب ریو تاث ج یشدن نتا



5 
 

 
 

5 

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 بهبود قدرت  

 تشخیصی کیت موردنظر کمک کند. 

 

 

 و   نی از سمت مسوول ییها  تیبه چه حما  ، یآت یپژوهش ها یاجرا  ایکردن  یکاربرد ریمس ادامه

   دارد؟ ازیمرتبط ن ینهادها

 حمایت های مالی جهت اجرای طرح روی بیماران مشکوک جدید.

 وزارت بهداشت   و آزمایشگاه هاحمایت  های معنوی شامل معرفی کیت تشخیصی به متخصصان کودکان، 

 

 ارزش   ، یآموزش  ، یبهداشت ، یفرهنگ ، یاسیس ، یدر ابعاد اجتماع  یریی طرح شما منجر به تغ ج ینتا ایآ

 .سازمان غذا و دارو شده است نیقوان ای ین ید یها

 خیر

 

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

https://doi.org/10.1155/humu/6382674DOI:  

https://onlinelibrary.wiley.com/doi/full/10.1155/humu/6382674  

 

 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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https://doi.org/10.1155/humu/6382674
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 دیکن انیمانده، ب یباق یگرینکته د ای ح یخاتمه، اگر توض در . 

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