
����بررسی جامع وضعیت بالینی، چالش‌های درمانی، هزینه‌ها و پراکند�����������������بررسی جامع وضعیت بالینی، چالش‌های درمانی، هزینه‌ها و پراکند���������������بررسی جامع وضعیت بالینی، چالش‌های درمانی، هزینه‌ها و پراکند�������������������بررسی جامع وضعیت بالینی، چالش‌های درمانی، هزینه‌ها و پراکند
��������بررسی جامع وضعیت بالینی، چالش‌های درمانی، هزینه‌ها و پراکند�������جغرافیایی مبتلایان به آتاکسی تلانژکتازی در ایر���������بررسی جامع وضعیت بالینی، چالش‌های درمانی، هزینه‌ها و پراکند������������������جغرافیایی مبتلایان به آتاکسی تلانژکتازی در ایر

��������������������������. �

آتاکسی��که�������که��������taxia�Telangiectasiaیک��������لویی�یک��با����یک��با�����������ژنتیکی������با����است���است������مغلوب�����است���کهآتاکسی تلانژکتازی )aisatceignaleT-aixatA یا سندرم لویی-بار( یک بیماری نادر ژنتیکی با توارث اتوزوم مغلوب است 

�با������که��مغلوب�����q22�3 بر روی کروموزوم 1 بر روی کروموزوم ATM1چند���است�����با����است�باآتاکسی تلانژکتازی )aisatceignaleT-aixatA یا سندرم لویی-بار( یک بیماری نادر ژنتیکی با توارث اتوزوم مغلوب است �طور���هم‌زمان��مغلوب���������مغلوب�که����علت���است����با�������جهش������ژنتیکی��

است����پروتئین�����است. پروتئین MTA نقش کلیدی در ترمیم شکست‌های دو-رشته‌ای AND و کنترل چرخه سلولی دارد؛ نقص در ا�������TMکه����������مغلوب�������هم‌زمان���������آتاکسی تلانژکتازی )aisatceignaleT-aixatA یا سندرم لویی-بار( یک بیماری نادر ژنتیکی با توارث اتوزوم مغلوب است است�������Nکه�����چند��آتاکسی تلانژکتازی )aisatceignaleT-aixatA یا سندرم لویی-بار( یک بیماری نادر ژنتیکی با توارث اتوزوم مغلوب است ����لویی���است�����������استیکاست. پروتئین MTA نقش کلیدی در ترمیم شکست‌های دو-رشته‌ای AND و کنترل چرخه سلولی دارد؛ نقص در ا

پروتئین�����است. پروتئین MTA نقش کلیدی در ترمیم شکست‌های دو-رشته‌ای AND و کنترل چرخه سلولی دارد؛ نقص در ا�مغلوب�جهش��حساسیت��������یک������هم‌زمان��باآتاکسی تلانژکتازی )aisatceignaleT-aixatA یا سندرم لویی-بار( یک بیماری نادر ژنتیکی با توارث اتوزوم مغلوب است �پروتئین���هم‌زمان���یک����است���پروتئین�������������لویی����است��������علت������������علت���

��استیک����مغلوب������

� .������������۲. روش‌های تشخ

�با�����علت���������حساسیت�که��������������علت���������که������������������بررسی جامع وضعیت بالینی، چالش‌های درمانی، هزینه‌ها و پراکندمعاینه بالینی:

�استفوتوپروتئین�استیک���� افزایش سطح آلفا-فوتوپروتئین )PFA( سرم )در بیش از ۰۹٪ بیماران( و کاهش س�آتاکسیلویی���فوتوپروتئین���پروتئین�����است. پروتئین MTA نقش کلیدی در ترمیم شکست‌های دو-رشته‌ای AND و کنترل چرخه سلولی دارد؛ نقص در ا�������������FPبا���است���۰٪ بیماران�با����است�����که�هم‌زمان���� افزایش سطح آلفا-فوتوپروتئین )PFA( سرم )در بیش از ۰۹٪ بیماران( و کاهش س�������������������بررسی جامع وضعیت بالینی، چالش‌های درمانی، هزینه‌ها و پراکندمعاینه بالینی:

���gG2����gیا سندرم لویی-بار( یک بیماری نادر ژنتیکی با توارث اتوزوم مغلوب است �یک���� aisatceignaleT-aixatA( و کنترل چرخه سلولی دارد؛ نقص در اهم‌زمان���باآتاکسی تلانژکتازی AND نقش کلیدی در ترمیم شکست‌های دو-رشته‌ای MTA استیک������با�لویی�است. پروتئین

���������NGSاستلویی�یک�با������جهش�یک���با�است�������یک��جهش��هم‌زمان���ژنتیکی�������������������TMمعاینه بالینی:

�با�����حساسیت���������لویی��باآتاکسی تلانژکتازی )aisatceignaleT-aixatA یا سندرم لویی-بار( یک بیماری نادر ژنتیکی با توارث اتوزوم مغلوب است �است��آتاکسی تلانژکتازی )aisatceignaleT-aixatA یا سندرم لویی-بار( یک بیماری نادر ژنتیکی با توارث اتوزوم مغلوب است �استیک����������������������معاینه بالینی:

� .����������������������جغرافیایی مبتلایان به آتاکسی تلانژکتازی در ایر

�آتاکسی��که����علت�������������است���فوتوپروتئین�است. پروتئین MTA نقش کلیدی در ترمیم شکست‌های دو-رشته‌ای AND و کنترل چرخه سلولی دارد؛ نقص در ا���است�����حساسیت�که���چند�����آتاکسیپروتئین�استکه���چند����حساسیت�که������������بررسی جامع وضعیت بالینی، چالش‌های درمانی، هزینه‌ها و پراکند�����بررسی جامع وضعیت بالینی، چالش‌های درمانی، هزینه‌ها و پراکندمعاینه بالینی:

�یک�آتاکسی������است����������������������باآتاکسی تلانژکتازی )aisatceignaleT-aixatA یا سندرم لویی-بار( یک بیماری نادر ژنتیکی با توارث اتوزوم مغلوب است ��یک����������است. پروتئین MTA نقش کلیدی در ترمیم شکست‌های دو-رشته‌ای AND و کنترل چرخه سلولی دارد؛ نقص در ا���جهش�است���

�����استیک������که�����علت����هم‌زمان����یک���مغلوب������مغلوب�مغلوباست. پروتئین MTA نقش کلیدی در ترمیم شکست‌های دو-رشته‌ای AND و کنترل چرخه سلولی دارد؛ نقص در ا��با�����������������یک�����������������������بررسی جامع وضعیت بالینی، چالش‌های درمانی، هزینه‌ها و پراکندمعاینه بالینی:

������

�����با���با�است��استبا���باآتاکسی تلانژکتازی )aisatceignaleT-aixatA یا سندرم لویی-بار( یک بیماری نادر ژنتیکی با توارث اتوزوم مغلوب است �با�����هم‌زمان���باآتاکسی تلانژکتازی )aisatceignaleT-aixatA یا سندرم لویی-بار( یک بیماری نادر ژنتیکی با توارث اتوزوم مغلوب است �یک���لویی�������لویی���������������جغرافیایی مبتلایان به آتاکسی تلانژکتازی در ایر��������جغرافیایی مبتلایان به آتاکسی تلانژکتازی در ایرمعاینه بالینی:

����������������باآتاکسی تلانژکتازی )aisatceignaleT-aixatA یا سندرم لویی-بار( یک بیماری نادر ژنتیکی با توارث اتوزوم مغلوب است ��لویی������هم‌زمان��با��فوتوپروتئین���مغلوب���������Pاستفوتوپروتئین����یک��که��������������استبا�����که�مغلوب������������بررسی جامع وضعیت بالینی، چالش‌های درمانی، هزینه‌ها و پراکندمعاینه بالینی:

با�����باآتاکسی تلانژکتازی )aisatceignaleT-aixatA یا سندرم لویی-بار( یک بیماری نادر ژنتیکی با توارث اتوزوم مغلوب است �مغلوب�است�����
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1 آتاکسی��که�������که����



� .�������������������������������بررسی جامع وضعیت بالینی، چالش‌های درمانی، هزینه‌ها و پراکند

� .��������بررسی جامع وضعیت بالینی، چالش‌های درمانی، هزینه‌ها و پراکند�������جغرافیایی مبتلایان به آتاکسی تلانژکتازی در ایر��������جغرافیایی مبتلایان به آتاکسی تلانژکتازی در ایر

�باآتاکسی تلانژکتازی )aisatceignaleT-aixatA یا سندرم لویی-بار( یک بیماری نادر ژنتیکی با توارث اتوزوم مغلوب است ��لویی�������با����است���است�هم‌زمان���فوتوپروتئین�مغلوب�������استیک�است��������با������است��مغلوب�����است. پروتئین MTA نقش کلیدی در ترمیم شکست‌های دو-رشته‌ای AND و کنترل چرخه سلولی دارد؛ نقص در ا�جهش����شیوع بالا به دلیل خویشاوندی�������������������������معاینه بالینی:

����������۰,۰۰۰�����۰,۰۰۰لویی���با�����با�آتاکسی����مغلوب�����

�با����یکاست. پروتئین MTA نقش کلیدی در ترمیم شکست‌های دو-رشته‌ای AND و کنترل چرخه سلولی دارد؛ نقص در ا���استکه��مغلوب���یک�������������است����هم‌زمان���جهش��با���جهش����������مغلوب��طور���با������با����������������معاینه بالینی:

است���است��فوتوپروتئین�مغلوب�����مغلوب��������������با��چند���������������فوتوپروتئین������که�مغلوب����مغلوب��هم‌زمان���مغلوب�����

�استکه���که��هم‌زمان��������یک��������مغلوب�که����������استیک����لویی�ژنتیکی���آتاکسی�����آتاکسیلویی�ژنتیکی��با��������������������������جغرافیایی مبتلایان به آتاکسی تلانژکتازی در ایرمعاینه بالینی:

مغلوب�که��طور��که��که������است��پروتئین�������است����

)secnerefeR( ۶. فهرست منابع�eferences��������������. �

Taylor,����M�,�et�al���201 5 بر روی کروموزوم���Ataxia-telangiectasia: more than a neurological disease.�The�Lancet�Neurology,

� بر روی کروموزوم 41 بر روی کروموزوم 1 بر روی کروموزوم 30�1 بر روی کروموزوم 1 بر روی کروموزوم �1,� بر روی کروموزوم 1 بر روی کروموزوم 4�1 بر روی کروموزوم 1

Rothblum�Oviatt,���,�et�al���201 6 بر روی کروموزوم���Ataxia telangiectasia: a review.�Orphanet�Journal�of�Rare��iseases,�1 بر روی کروموزوم �1 بر روی کروموزوم 1 بر روی کروموزوم �,

�59 بر روی کروموزوم 1

Rezaei,�N�,�et�al���201 0 بر روی کروموزوم���Consanguinity and primary immunodeficiencies in Iran.�Journal�of��linical

�mmunology,�30�1 �4 بر روی کروموزوم �1,� بر روی کروموزوم�

�ghamohammadi,���,�et�al���2007���Clinical outcome of 99 Iranian patients with ataxia-telangiectasia.�BM�

Pediatrics,�7�1 �9,� بر روی کروموزوم�

�������بررسی جامع وضعیت بالینی، چالش‌های درمانی، هزینه‌ها و پراکند����������������������������بررسی جامع وضعیت بالینی، چالش‌های درمانی، هزینه‌ها و پراکند���������������

)secnerefeR( ۶. فهرست منابع�V�G���������������������
جهش�یک��یک���استیک������با�لویی�است. پروتئین MTA نقش کلیدی در ترمیم شکست‌های دو-رشته‌ای AND و کنترل چرخه سلولی دارد؛ نقص در ا�با�است��که�هم‌زمان�

علت����هم‌زمان�

هم‌زمان�یک�آتاکسی تلانژکتازی )aisatceignaleT-aixatA یا سندرم لویی-بار( یک بیماری نادر ژنتیکی با توارث اتوزوم مغلوب است �با������������مغلوب�جهش�����������باآتاکسی تلانژکتازی )aisatceignaleT-aixatA یا سندرم لویی-بار( یک بیماری نادر ژنتیکی با توارث اتوزوم مغلوب است ����یکهزینه بالا، نوسانات موجودی و نیاز به تزر

مغلوب�هم‌زمان��آتاکسی تلانژکتازی )aisatceignaleT-aixatA یا سندرم لویی-بار( یک بیماری نادر ژنتیکی با توارث اتوزوم مغلوب است �مغلوب�است��

���بررسی جامع وضعیت بالینی، چالش‌های درمانی، هزینه‌ها و پراکند�����������������������
��مغلوب�����پروتئین�������است��علت����هم‌زمان��

������مغلوب�مغلوباست. پروتئین MTA نقش کلیدی در ترمیم شکست‌های دو-رشته‌ای AND و کنترل چرخه سلولی دارد؛ نقص در ا

مغلوب����طور����مغلوب�����هم‌زمان�یک�آتاکسی تلانژکتازی )aisatceignaleT-aixatA یا سندرم لویی-بار( یک بیماری نادر ژنتیکی با توارث اتوزوم مغلوب است هم‌زمان���جهش����

�است��هم‌زمان���مغلوب���

�������بررسی جامع وضعیت بالینی، چالش‌های درمانی، هزینه‌ها و پراکند�����������بررسی جامع وضعیت بالینی، چالش‌های درمانی، هزینه‌ها و پراکند��

)secnerefeR( بررسی جامع وضعیت بالینی، چالش‌های درمانی، هزینه‌ها و پراکند۶. فهرست منابع����������

حساسیت����استمغلوب�آتاکسی تلانژکتازی )aisatceignaleT-aixatA یا سندرم لویی-بار( یک بیماری نادر ژنتیکی با توارث اتوزوم مغلوب است �حساسیت�که�������است��یک��با��حفظ دامنه حرکتی و توانایی بلع/

�����

علت���پروتئین����که�مغلوب��با��آتاکسی تلانژکتازی )aisatceignaleT-aixatA یا سندرم لویی-بار( یک بیماری نادر ژنتیکی با توارث اتوزوم مغلوب است است���������باآتاکسی تلانژکتازی )aisatceignaleT-aixatA یا سندرم لویی-بار( یک بیماری نادر ژنتیکی با توارث اتوزوم مغلوب است �جهش����

چند��با�������هم‌زمان��آتاکسی تلانژکتازی )aisatceignaleT-aixatA یا سندرم لویی-بار( یک بیماری نادر ژنتیکی با توارث اتوزوم مغلوب است 

������������بررسی جامع وضعیت بالینی، چالش‌های درمانی، هزینه‌ها و پراکند�������بررسی جامع وضعیت بالینی، چالش‌های درمانی، هزینه‌ها و پراکند
�یک������������استکه���������

که��است����است���
هم‌زمان�یک�آتاکسی تلانژکتازی )aisatceignaleT-aixatA یا سندرم لویی-بار( یک بیماری نادر ژنتیکی با توارث اتوزوم مغلوب است هم‌زمان���هم‌زمان��������آتاکسی تلانژکتازی )aisatceignaleT-aixatA یا سندرم لویی-بار( یک بیماری نادر ژنتیکی با توارث اتوزوم مغلوب است �������است��������است�
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