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        ::::��\c و ��رد!����\c و ��رد!����\c و ��رد!����\c و ��رد!��
������ !ز  ¤F F F F^¢��£ �s¤^¢��£ �s¤^¢��£ �s¤^¢��£ �s 1و¡ �ر � 1و¡ �ر � 1و¡ �ر � 1و¡ �ر � ���f # و ز���ت !�23د ����م و cx!���ر ���uر  �a3 �Qس �v!و!ن !ز ر!�

�����^ ر!I و @ »� !ª©�م !>; ¨§¦¥�Q ،W ر!� �Jرش !>; !­  !¬�2! K @ !lm #^ ¯�د	ی��Hر^ ±°�د.  

«�cx µوI ����م و  �Q� �¸ª ;¹ºد^�Q� �¸ª ;¹ºد^�Q� �¸ª ;¹ºد^�Q� �¸ª ;¹ºد^· · · · 1و¡ �ر1و¡ �ر1و¡ �ر1و¡ �ر�¶^ ��ر د!�� و ���µ !ز !�23د!ن �ر��!ر، ´�³ب 

�À و ����À 1و¡ �ر �v�1�i¾¿q I�³و¡ �ر �v�1�i¾¿q I�³و¡ �ر �v�1�i¾¿q I�³و¡ �ر �v��f���i¾¿q I�³ !�23د ½¼�ور و ���uر  !�Á �Q � ن  !�23د ½¼�ور�¼ÂÃ@ �] ^#

 ̂   .!م ±°�د�H ی�ر

���Æر��Æ� �nر��Æ� �nر��Æ� �nر�n     د��Äد��Äد��Äد��Ä �¶^´�³ب  و cÅم ¯�ر�cÅ�sم ¯�ر�cÅ�sم ¯�ر�cÅ�sم ¯�ر��s    د�s¤� ��Äر�nد�s¤� ��Äر�nد�s¤� ��Äر�nد�s¤� ��Äر��n¶^ و ���µ و ��\�v c!و!ن !ز ´�³ب  

�� !�Ç�� !�Ç�� !�Ç�� !�Ç    ���uرد!���uرد!���uرد!���uرد!                 �H! 	
Ècx I�ÉÊ� !د!ور^ !>; !­ ر .Ëز� � . 
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  و   !ز

  ��³Ìو�v و ÍÃ@ �] م �0ر و ��@ ز���ت��Î رزو#�� !ز� WÏ§¨ ن و�s3ر I!د @ ر�Ðم و��Î �Q � م¢Ñ

 ��Ò و �Ó!�ÔÕ و !ز Ö×Ø ن و � �رزو#^ ¯�د!S!�¯ ن!@!��� �  c\�� و µ��� �f�Q���. 

  

�Üر^ �Q  !>;  1و ژÚ Iل ��\c ر! د!رم ÝÕ lÞ�� � ن�¼ß! ^# Iد!�à�� ر!ن و��F¬  ز! cÅ�  @.  

    
 

  

در پژوهشگاه علوم و فننناوری) گنج(از پایگاه اطلعات  علمی ایران ) 1395/9/6و تاریخ /195929وزارت  علوم، تحقیقات ،  فناوری به شمارة (دسترسی به این مدرک بر پایة آیین نامة ثبت و اشاعة پیشنهاده ها، پایان نامه ها، و رساله های تحصیلت  تکمیلی و صیانت از حقوق پدیدآوران در آنها 
.و الحاقات  و اصلحات  بعدی آن و سایر قوانین و مقررات  مربوط شدنی است) 1348(فراهم شده و استفاده از آن با رعایت کامل حقوق پدیدآوران و تنها برای هدف های علمی، آموزشی، و پژوهشی و بر پایة قانون حمایت از مؤلفان، مصنفان، و هنرمندان ) ایرانداک(اطلعات  ایران 



 

 
 

�!�+;  

&�!<�  

�������  �� �	
 ���
��
� ��
� ������ �� ���
� � ���� �� �	���� ��� ���� . !	�
� "�#� !� �� ��$% ��

�����$
�& '����� ������� (�)*� ������� +�� ,-.� �����&�� �
/�� 0�� ��  ����$% �1
� !� -23� ���


���� ���$�� +���. �4�5���
 !% 6�����& ��� �� ������7 ���8�9� � �:����� ��� ������ �
�  ���7� ����� ���

���& �� ����� ������7 ���5 ���� !� �� ���1$�; � �5 "): �
�.��� ,���� �����6��  ���3� -���� <=�> ��

�� ����.  
�#"�� 0
"  

�#��� ?�� �� @��A; �
� �� �� �	
 ��&� !�� ��B �� !% �� 6��C�.� D�<E� "% ���
����5��%
� ?��  

������ �	���� "): �
�.��� ��� �� (�)*� ������� ��� ���� .  

&�2�
 �) 

� ,D�<E� "% ���
 �#��� ?�� �� 6��C�.� �� !F#�G� �
� �� 6��� <�#��5 ">��� D�4��  ">��� D�4�� � �� co-

segregation  ،-
��� �� 12  ��!�&��� 6�� !� ����:  ���F� ���J�� � 6�����& �� �
��� �
���%5  ��

 �
��!� ����: ������� ������ "��: �
�� �
���% �� ���� �
�.��� (�)*� ������� ���
 

&7��� 3��   

!�7�
 �
� �� �� �� � �����#��� ?�� !% -7�E !4��  �	���� "): �
�.��� �� ��5��% ?�� L
 D�<E� ���


������ �� �� ����� M �� ���J�� �� N�O$� !G.�� !� � ?�� �
� �� 6��C�.� �� ����  ���!�&��� 6��  �

 @�; N�O$� � "��> ���7� �
�.��� �� ,�	���� ��� ������ �� �
���#�� �� ��% 6��C�.�.  

 
�% =�1�%3!� 

������� L� ������� ������� ,(�)*� ������� ���
 �#��� ,��E �#��� ,D�<E� ���
  ,�1�. ���
�#���  "3� ���


�F�  

  

در پژوهشگاه علوم و فننناوری) گنج(از پایگاه اطلعات  علمی ایران ) 1395/9/6و تاریخ /195929وزارت  علوم، تحقیقات ،  فناوری به شمارة (دسترسی به این مدرک بر پایة آیین نامة ثبت و اشاعة پیشنهاده ها، پایان نامه ها، و رساله های تحصیلت  تکمیلی و صیانت از حقوق پدیدآوران در آنها 
.و الحاقات  و اصلحات  بعدی آن و سایر قوانین و مقررات  مربوط شدنی است) 1348(فراهم شده و استفاده از آن با رعایت کامل حقوق پدیدآوران و تنها برای هدف های علمی، آموزشی، و پژوهشی و بر پایة قانون حمایت از مؤلفان، مصنفان، و هنرمندان ) ایرانداک(اطلعات  ایران 



 

 أ 
 

 

 

 

>/�?� @#��2 

"87 P�� .................................................................................................................... ١ 

)%�Q� RS��T .............................................................................................................. ١ 

1 -1  !��R� ................................................................................................................ ٢ 

1 -2 ���� !)V3� .................................................................................................... ٥ 

1 -3 ����- � Q���X RS��T .................................................................................... ٧ 

1 -4 Z���� @��A; ................................................................................................ ٧ 

1 -4-1 Z�� �)% ................................................................................................... ٧ 

1 -4-2 Z���� �[�8�&� ........................................................................................... ٧ 

1 -4-3 Z���� ������% ............................................................................................. ٨ 

1 -5 P�\. �� � !�X�7�� ........................................................................................... ٩ 

1 -5-1 P�\. �� ...................................................................................................... ٩ 

1 -5-2 X�7�! �� ..................................................................................................... ٩ 

1 -6 �F�
^ 6��� �� ................................................................................................. ٩ 

"87 D�� ................................................................................................................. ١١ 

;�$�!� RS��T .......................................................................................................... ١١ 

2 -1 ���
!JO ..................................................................................................... ١٢ 

2 -2 "): �
��4 ������� ��
� .................................................................................... ١٣ 

2 -2-1 ��4����� ��� �������%� ............................................................................. ١٤ 

2 -3 "���: L� ��� ............................................................................................... ١٥ 

2 -3-1 ������� ��
� ����.� .................................................................................. ١٥ 

در پژوهشگاه علوم و فننناوری) گنج(از پایگاه اطلعات  علمی ایران ) 1395/9/6و تاریخ /195929وزارت  علوم، تحقیقات ،  فناوری به شمارة (دسترسی به این مدرک بر پایة آیین نامة ثبت و اشاعة پیشنهاده ها، پایان نامه ها، و رساله های تحصیلت  تکمیلی و صیانت از حقوق پدیدآوران در آنها 
.و الحاقات  و اصلحات  بعدی آن و سایر قوانین و مقررات  مربوط شدنی است) 1348(فراهم شده و استفاده از آن با رعایت کامل حقوق پدیدآوران و تنها برای هدف های علمی، آموزشی، و پژوهشی و بر پایة قانون حمایت از مؤلفان، مصنفان، و هنرمندان ) ایرانداک(اطلعات  ایران 



 

 ب 
 

2 -3-1-1 D���. �
_	 6���	� .............................................................................. ١٥ 

2 -3-2 ������� ��
� `�����.�� .............................................................................. ١٦ 

2 -3-2-1 ������� ��
� !�3��� !� _�� .................................................................. 17 

2 -3-2-2 ������� ��
� ������� ............................................................................ 20 

"87 D�. ................................................................................................................ ٣٣ 

?�� .���� RS��T .................................................................................................... ٣٣ 

3 -1 +�� !F#�G� .................................................................................................. ٣٤ 

3 -2 !F��� � !���� ����5 � ?�� !�������E ............................................................... ٣٤ 

3 -3 ?�� ������5 6����� .................................................................................... ٣٤ 

3 -4 ����*�� ����� c23� ������, ,�. ,_�� Q�� ������� ��
�, +�� -d��� ������ ............ ٣٥ 

3 -5 ?�� ���� .................................................................................................... ٣٦ 

3 -6 ?�� <4�
! )S���" 6����� ................................................................................ ٣٦ 

3 -7 ?�� ��% ..................................................................................................... ٣٨ 

3 -7-1 ��7�E �X�
- !��� ...................................................................................... ٣٨ 

3 -7-2 ��& E��� ............................................................................................... ٣٨ 

3 -7-3 '��O�.�  DNA ....................................................................................... ٣٨ 

3 -7-3-1 ��	�� �� ���� '��O�.� DNA .............................................................. 39 

3 -7-3-2 ">��� '��O�.� DNA ........................................................................ 41 

3 -7-4 F���� -f)` DNA '��O�.� 6�� �� 6��C�.� �� 6�1�.� �����7���	g.� ....................... ٤٣ 

3 -7-5 ���F� ����# �� "3� �
�� 6�1�.� ��� ���F� ����# (NGS) ................................... ٤٤ 

3 -7-5-1 #���� 
��� "% D��� .............................................................................. 45 

3 -7-5-1-1 �F�
c F���� #���� "% D��� ............................................................... 46 

3 -7-5-2 #���� 
��� "% D�<E� ............................................................................. 46 

3 -7-5-3 "�; �� ��� Z�� ............................................................................... 47 

3 -7-6 ���"> ��4�D NGS .................................................................................... ٤٨ 

در پژوهشگاه علوم و فننناوری) گنج(از پایگاه اطلعات  علمی ایران ) 1395/9/6و تاریخ /195929وزارت  علوم، تحقیقات ،  فناوری به شمارة (دسترسی به این مدرک بر پایة آیین نامة ثبت و اشاعة پیشنهاده ها، پایان نامه ها، و رساله های تحصیلت  تکمیلی و صیانت از حقوق پدیدآوران در آنها 
.و الحاقات  و اصلحات  بعدی آن و سایر قوانین و مقررات  مربوط شدنی است) 1348(فراهم شده و استفاده از آن با رعایت کامل حقوق پدیدآوران و تنها برای هدف های علمی، آموزشی، و پژوهشی و بر پایة قانون حمایت از مؤلفان، مصنفان، و هنرمندان ) ایرانداک(اطلعات  ایران 



 

 ج 
 

3 -7-6-1 ��4
� !��O���% �<E��� .......................................................................... 48 

3 -7-6-2 �`� ��.� ����> �<E��� ....................................................................... 48 

3 -7-6-3 ?����� �`� ��.� ���2� �� �
�2�����.� ................................................ 48 

3 -7-6-4 ��4�D �`� ��.� �� �
�2�����.� �7� �
�� .................................................... 49 

3 -7-6-5 ��4�D �`� ��.� �� �
�2�����.� �7� ���� ................................................... 49 

3 -7-7 #���� 
��� ................................................................................................. ٥٠ 

3 -7-8 #���� 
��� "3� �F�...................................................................................... ٥٢ 

3 -8 ?�� ��� !� ��% !�7�E 6�� -�� #��5�< �������C����	� .............................................. ٥٧ 

3 -8-1 ">��� <4�
! )S���" 6��� �� ........................................................................... ٥٧ 

3 -8-1-1 #���� !)>�� ?����; 6��� ��� #���� 
��� D�<E� ............................................. 57 

3 -8-1-2 ����� !)>�� ?����; 6��� ��� #���� 
��� D�<E� ........................................... 58 

3 -8-1-3 ��.�� !)>�� ?����; 6��� ��� #���� 
��� D�<E�........................................... 60 

3 -8-2 ;�@ ���� di��� *���� �
6����4 �� ��	)�: V���;�� ............................................... ٦١ 

3 -8-3 .���� �����7� *���Q�� �� ���7� j� ��� ............................................................... ٦٢ 

3 -9 �����k� �� 1�32��� ���
-�� �� �� ���7�l 6���$� 6�� �� "% 6�4� ............................. ٦٢ 

3 -10 >��k� ��;
�� ............................................................................................. ٦٣ 

3 -11 @�%�� 4���6� �� );����� ................................................................................ ٦٥ 

3 -11 -1 ���� D�/ ���� @�%�� PCR ....................................................................... ٦٦ 

3 -11 -2 ?�� D�4�� PCR .................................................................................... ٦٨ 

3 -11 -3 .�"	 ��� PCR ..................................................................................... ٦٨ 

3 -12 ���7���	#� P� ���E5 ...................................................................................... ٦٩ 

3 -12 -1 ���7�� � ���� �������� ���� ���7���	#� P� ���E5 .................................................. ٧٠ 

3 -13 #���� 
��� �1�. ........................................................................................... ٧١ 

"87 D���B .............................................................................................................. ٧٢ 

[���^ � )S��" 6��� �� ................................................................................................ ٧٢ 

در پژوهشگاه علوم و فننناوری) گنج(از پایگاه اطلعات  علمی ایران ) 1395/9/6و تاریخ /195929وزارت  علوم، تحقیقات ،  فناوری به شمارة (دسترسی به این مدرک بر پایة آیین نامة ثبت و اشاعة پیشنهاده ها، پایان نامه ها، و رساله های تحصیلت  تکمیلی و صیانت از حقوق پدیدآوران در آنها 
.و الحاقات  و اصلحات  بعدی آن و سایر قوانین و مقررات  مربوط شدنی است) 1348(فراهم شده و استفاده از آن با رعایت کامل حقوق پدیدآوران و تنها برای هدف های علمی، آموزشی، و پژوهشی و بر پایة قانون حمایت از مؤلفان، مصنفان، و هنرمندان ) ایرانداک(اطلعات  ایران 



 

 د 
 

4 -1 ���
m "[�> �� D�<E�....................................................................................... ٧٣ 

4 -2 #���� 
��� �1�. ............................................................................................. ٧٥ 

4 -3 Q�:nk� o���� !� 6�����& �� � ���
m "[�> �� .���� ��� D�4�� 6�� ............................... ٧٧ 

"87 j4�; ............................................................................................................. ١٠٨ 

pS� � ���!4 E��� ................................................................................................... ١٠٨ 

5 -1 pS� � ���!4 E��� ...................................................................................... ١٠٩ 

5 -2 ��� ���� ...................................................................................................... ١٣٦ 

5 -3 ;�Q�����$ ....................................................................................................... ١٣٧ 

-.��7 ����� .......................................................................................................... ١٣٨ 

 

 

�

�A	 @#��2  

"	� 2 -1 :�� ��� �.����
 6�� �� ��� D������% X, 6���� �� j=n: #�����  ............................... ١٩ 

"	� 3 -1-">��� #���� 
��� "3� �F� ............................................................................... ٤٥ 

"	� 3 -1 L����� Exome Enrichment .................................................................... ٥٠ 

"	� 3 -3 ^#�. #���� 
��� "3� �F� .................................................................................. ٥٤ 

"	� 3 -3 (. #���� 
��� "3� �F�. ................................................................................... ٥٥ 

"	� 3 -3 ' .#���� 
��� "3� �F�. .................................................................................... ٥٦ 

"	� 3 -4- -��7 FASTQ ........................................................................................ ٥٧  

 "	�4 -1 *���� ��V)%���� C !� G ................................................................................. ٧٥ 

 "	�4 -2 *���� ��V)%���� A !� G ................................................................................. ٧٦ 

"	� 4 -3 6�4� !��� 6�����& 6���� 1 .............................................................................. ٧٨ 

"	� 4 -4 6�4� !��� 6�����& 6���� 2 .............................................................................. ٧٩ 

در پژوهشگاه علوم و فننناوری) گنج(از پایگاه اطلعات  علمی ایران ) 1395/9/6و تاریخ /195929وزارت  علوم، تحقیقات ،  فناوری به شمارة (دسترسی به این مدرک بر پایة آیین نامة ثبت و اشاعة پیشنهاده ها، پایان نامه ها، و رساله های تحصیلت  تکمیلی و صیانت از حقوق پدیدآوران در آنها 
.و الحاقات  و اصلحات  بعدی آن و سایر قوانین و مقررات  مربوط شدنی است) 1348(فراهم شده و استفاده از آن با رعایت کامل حقوق پدیدآوران و تنها برای هدف های علمی، آموزشی، و پژوهشی و بر پایة قانون حمایت از مؤلفان، مصنفان، و هنرمندان ) ایرانداک(اطلعات  ایران 



 

 ه 
 

"	� 4 -5 6�4� !��� 6�����& 6���� 3 .............................................................................. ٨٠ 

"	� 4 -6 6�4� !��� 6�����& 6���� 4 .............................................................................. ٨١ 

"	� 4 -7 6�4� !��� 6�����& 6���� 5 .............................................................................. ٨٢ 

"	� 4 -8 6�4� !��� 6�����& 6���� 6 .............................................................................. ٨٣ 

"	� 4 -9 6�4� !��� 6�����& 6����7 ............................................................................... ٨٤ 

"	� 4 -10 6�4� !��� 6�����& 6���� 8 ............................................................................ ٨٥ 

"	� 4 -11 6�4� !��� 6�����& 6���� 9 ............................................................................ ٨٦ 

"	� 4 -12 6�4� !��� 6�����& 6���� 10 .......................................................................... ٨٧ 

"	� 4 -13 6�4� !��� 6�����& 6���� 11 .......................................................................... ٨٨ 

"	� 4 -14 6�4� !��� 6�����& 6���� 12 .......................................................................... ٨٩ 

"	� 4 -15 6�4� !��� 6�����& 6���� 13 .......................................................................... ٩٠ 

"	� 4 -16 6�4� !��� 6�����& 6���� 14 ........................................................................... ٩١ 

"	� 4 -17 6�4� !��� 6�����& 6���� 15 .......................................................................... ٩٢ 

"	� 4 -18 6�4� !��� 6�����& 6���� 16 ........................................................................... ٩٣ 

"	� 4 -19 6�4� !��� 6�����& 6���� 17 .......................................................................... ٩٤ 

"	� 4 -20 6�4� !��� 6�����& 6���� 18 .......................................................................... ٩٥ 

"	� 4 -21 6�4� !��� 6�����& 6���� 19 .......................................................................... ٩٦ 

"	� 4 -22 6�4� !��� 6�����& 6���� 20 .......................................................................... ٩٧ 

"	� 4 -23 6�4� !��� 6�����& 6���� 21 .......................................................................... ٩٨ 

"	� 4 -24 6�4� !��� 6�����& 6���� 22 .......................................................................... ٩٩ 

"	� 4 -25 6�4� !��� 6�����& 6���� 23 ........................................................................ ١٠٠ 

"	� 4 -26 6�4� !��� 6�����& 6���� 24 ......................................................................... ١٠١ 

"	� 4 -27 6�4� !��� 6�����& 6���� 25 ........................................................................ ١٠٢ 

"	� 4 -28 6�4� !��� 6�����& 6���� 26 ......................................................................... ١٠٣ 

"	� 4 -29 6�4� !��� 6�����& 6���� 27 ........................................................................ ١٠٤ 

در پژوهشگاه علوم و فننناوری) گنج(از پایگاه اطلعات  علمی ایران ) 1395/9/6و تاریخ /195929وزارت  علوم، تحقیقات ،  فناوری به شمارة (دسترسی به این مدرک بر پایة آیین نامة ثبت و اشاعة پیشنهاده ها، پایان نامه ها، و رساله های تحصیلت  تکمیلی و صیانت از حقوق پدیدآوران در آنها 
.و الحاقات  و اصلحات  بعدی آن و سایر قوانین و مقررات  مربوط شدنی است) 1348(فراهم شده و استفاده از آن با رعایت کامل حقوق پدیدآوران و تنها برای هدف های علمی، آموزشی، و پژوهشی و بر پایة قانون حمایت از مؤلفان، مصنفان، و هنرمندان ) ایرانداک(اطلعات  ایران 



 

 و 
 

"	� 4 -30 6�4� !��� 6�����& 6���� 28 ........................................................................ ١٠٥ 

"	� 4 -31 6�4� !��� 6�����& 6���� 29 ........................................................................ ١٠٦ 

"	� 4 -32 6�4� !��� 6�����& 6���� 30 ........................................................................ ١٠٧ 

 

 

B
�!C @#��2  

P��� 1-1: !R2k ���� ������� ��
� �� r�.� ?��<E WHO .................................................... ٢ 

P��� 2 -1: ����� ������� (�)*� �.����
 6�� �� P�. ��� 2011-2002 ................................ ٢٥ 

P��� 2-2 :����� ��
� ������� ��
� ������� (�)*� �.����
 6�� s.�� 6��E RS����R� j4����5� � 

����	�� !� ?�� #����
��� "3� �F� ................................................................................ ٢٨ 

P��� 2-3: @����� O$��N 6��� 6�� s.�� ��
l 1#��- � ����	�� !� ?�� #����
��� D�<E� .... ٣٠ 

P��� 3-1 :P��� *������ ........................................................................................... ٣٥ 

P��� 3-2 j�� ��
� 6�1�.� ��� NGS � �&�� �� �
EA� ��� �5 �� ......................................... ٥١ 

P��� 3-3 ">��� !&�B PCR !� ��k ![n& ................................................................... ٦٩ 

P��� 4-1 6��� ��� "[�> �� #���� 
��� D�<E� � ���
m "[�> �� .���� ��� co-segregation � 

D�� ����<7�� ;�@ ���� 6���%  6���� 6�����&1 ..................................................................... ٧٨ 

P��� 4-2 6��� ��� "[�> �� #���� 
��� D�<E� � ���
m "[�> �� .���� ��� co-segregation � 

D�� ����<7�� ;�@ ���� 6���%  6���� 6�����&2 ..................................................................... ٧٩ 

P��� 4-3 6��� ��� "[�> �� #���� 
��� D�<E� � ���
m "[�> �� .���� ��� co-segregation � 

D�� ����<7�� ;�@ ���� 6���%  6���� 6�����&3 ..................................................................... ٨٠ 

P��� 4-4 6��� ��� "[�> �� #���� 
��� D�<E� � ���
m "[�> �� .���� ��� co-segregation � 

D�� ����<7�� ;�@ ���� 6���%  6���� 6�����&4 ..................................................................... ٨١ 

P��� 4-5 6��� ��� "[�> �� #���� 
��� D�<E� � ���
m "[�> �� .���� ��� co-segregation � 

D�� ����<7�� ;�@ ���� 6���%  6���� 6�����&5 ..................................................................... ٨٢ 

در پژوهشگاه علوم و فننناوری) گنج(از پایگاه اطلعات  علمی ایران ) 1395/9/6و تاریخ /195929وزارت  علوم، تحقیقات ،  فناوری به شمارة (دسترسی به این مدرک بر پایة آیین نامة ثبت و اشاعة پیشنهاده ها، پایان نامه ها، و رساله های تحصیلت  تکمیلی و صیانت از حقوق پدیدآوران در آنها 
.و الحاقات  و اصلحات  بعدی آن و سایر قوانین و مقررات  مربوط شدنی است) 1348(فراهم شده و استفاده از آن با رعایت کامل حقوق پدیدآوران و تنها برای هدف های علمی، آموزشی، و پژوهشی و بر پایة قانون حمایت از مؤلفان، مصنفان، و هنرمندان ) ایرانداک(اطلعات  ایران 



 

 ز 
 

P��� 4-6 6��� ��� "[�> �� #���� 
��� D�<E� � ���
m "[�> �� .���� ��� co-segregation � 

D�� ����<7�� ;�@ ���� 6���%  6���� 6�����&6 ..................................................................... ٨٣ 

P��� 4-7 6��� ��� "[�> �� #���� 
��� D�<E� � ���
m "[�> �� .���� ��� co-segregation � 

D�� ����<7�� ;�@ ���� 6���%  6���� 6�����&7 ..................................................................... ٨٤ 

P��� 4-8 6��� ��� "[�> �� #���� 
��� D�<E� � ���
m �>"[ �� .���� ��� co-segregation � 

D�� ����<7�� ;�@ ���� 6���%  6���� 6�����&8 ..................................................................... ٨٥ 

P��� 4-9 6��� ��� "[�> �� #���� 
��� D�<E� � ���
m "[�> �� .���� ��� co-segregation � 

D�� ����<7�� ;�@ ���� ���%6  6���� 6�����&9 ..................................................................... ٨٦ 

P��� 4-10 6��� ��� "[�> �� #���� 
��� D�<E� � ���
m "[�> �� .���� ��� co-segregation � 

D�� ����<7�� ;�@ ���� 6���%  6���� 6�����&10 ................................................................... ٨٧ 

P��� 4-11 6��� ��� "[�> �� #���� 
��� D�<E� � ���
m "[�> �� .���� ��� co-segregation � 

D�� ����<7�� ;�@ ���� 6���%  6���� 6�����&11 ................................................................... ٨٨ 

P��� 4-12 6��� ��� "[�> �� ��#�� 
��� D�<E� � ���
m "[�> �� .���� ��� co-segregation � 

D�� ����<7�� ;�@ ���� 6���%  6���� 6�����&12 ................................................................... ٨٩ 

P��� 4-13 6��� ��� "[�> �� #���� 
��� D�<E� � ���
m "[�> �� .���� ��� co-segregation � 

D�� ����<7�� ;�@ ���� 6���%  6���� 6�����&13 ................................................................... ٩٠ 

P��� 4-14 6��� ��� "[�> �� #���� 
��� D�<E� � ���
m "[�> �� .���� ��� co-segregation � 

D�� ����<7�� ;�@ ���� 6���%  6���� 6�����&14 ................................................................... ٩١ 

P��� 4-15 6��� ��� "[�> �� #���� 
��� D�<E� � ���
m "[�> �� .���� ��� co-segregation � 

D�� ����<7�� ;�@ ���� 6���%  6���� 6�����&15 ................................................................... ٩٢ 

�P�� 4-16 6��� ��� "[�> �� #���� 
��� D�<E� � ���
m "[�> �� .���� ��� co-segregation � 

D�� ����<7�� ;�@ ���� 6���%  6���� 6�����&16 ................................................................... ٩٣ 

P��� 4-17 6��� ��� "[�> �� #���� 
��� D�<E� � ���
m "[�> �� .���� ��� co-segregation � 

D�� ����<7�� ;�@ ���� 6���%  6���� 6�����&17 ................................................................... ٩٤ 

P��� 4-18 6��� ��� "[�> �� #���� 
��� D�<E� � ���
m "[�> �� .���� ��� co-segregation � 

D�� ����<7�� ;�@ ���� 6���%  6���� 6�����&18 ................................................................... ٩٥ 

P��� 4-19 6��� ��� "[�> �� #���� 
��� D�<E� � ���
m "[�> �� .���� ��� co-segregation � 

D�� ����<7�� ;�@ ���� 6���%  6���� 6�����&19 ................................................................... ٩٦ 

در پژوهشگاه علوم و فننناوری) گنج(از پایگاه اطلعات  علمی ایران ) 1395/9/6و تاریخ /195929وزارت  علوم، تحقیقات ،  فناوری به شمارة (دسترسی به این مدرک بر پایة آیین نامة ثبت و اشاعة پیشنهاده ها، پایان نامه ها، و رساله های تحصیلت  تکمیلی و صیانت از حقوق پدیدآوران در آنها 
.و الحاقات  و اصلحات  بعدی آن و سایر قوانین و مقررات  مربوط شدنی است) 1348(فراهم شده و استفاده از آن با رعایت کامل حقوق پدیدآوران و تنها برای هدف های علمی، آموزشی، و پژوهشی و بر پایة قانون حمایت از مؤلفان، مصنفان، و هنرمندان ) ایرانداک(اطلعات  ایران 



 

 ح 
 

P��� 4-20 6��� ��� "[�> �� #���� 
��� D�<E� � ���
m "[�> �� .���� ��� co-segregation � 

D�� ����<7�� ;�@ ���� 6���%  6���� 6�����&20 ................................................................... ٩٧ 

P��� 4-21 6��� ��� "[�> �� ���#� 
��� D�<E� � ���
m "[�> �� .���� ��� co-segregation � 

D�� ����<7�� ;�@ ���� 6���%  6���� 6�����&21 ................................................................... ٩٨ 

P��� 4-22 6��� ��� "[�> �� #���� 
��� D�<E� � ���
m "[�> �� .���� ��� co-segregation � 

D�� ����<7�� ;�@ ���� 6���%  6���� 6�����&22 ................................................................... ٩٩ 

P��� 4-23 6��� ��� "[�> �� #���� 
��� D�<E� � ���
m "[�> �� .���� ��� co-segregation � 

D�� ����<7�� ;�@ ���� 6���%  6���� 6�����&23 ................................................................. ١٠٠ 

P��� 4-24 6��� ��� "[�> �� #���� 
��� D�<E� � ���
m "[�> �� .���� ��� co-segregation � 

D�� ����<7�� ;�@ ���� 6���%  6���� 6�����&24 ................................................................. ١٠١ 

P��� 4-25 6��� ��� "[�> �� #���� 
��� D�<E� � ���
m "[�> �� .���� ��� co-segregation � 

D�� ����<7�� ;�@ ���� 6���%  6���� 6�����&25 ................................................................. ١٠٢ 

P��� 4-26 6��� ��� "[�> �� #���� 
��� D�<E� � ���
m "[�> �� .���� ��� co-segregation � 

D�� ����<7�� ;�@ ���� 6���%  6���� 6�����&26 ................................................................. ١٠٣ 

P��� 4-27 6��� ��� "[�> �� #���� 
��� D�<E� � ���
m "[�> �� .���� ��� co-segregation � 

D�� ����<7�� ;�@ ���� ��%6�  6���� 6�����&27 ................................................................. ١٠٤ 

P��� 4-28 6��� ��� "[�> �� #���� 
��� D�<E� � ���
m "[�> �� .���� ��� co-segregation � 

D�� ����<7�� ;�@ ���� 6���%  6���� 6�����&28 ................................................................. ١٠٥ 

P��� 4-29 6��� ��� "[�> �� #���� 
��� D�<E� � ���
m "[�> �� .���� ��� co-segregation � 

D�� ����<7�� ;�@ ���� 6���%  6���� 6�����&29 ................................................................. ١٠٦ 

P��� 4-30 6��� ��� "[�> �� #���� 
��� D�<E� � ���
m "[�> �� .���� ��� co-segregation � 

D�� ����<7�� ;�@ ���� 6���%  6���� 6�����&30 ................................................................. ١٠٧ 

در پژوهشگاه علوم و فننناوری) گنج(از پایگاه اطلعات  علمی ایران ) 1395/9/6و تاریخ /195929وزارت  علوم، تحقیقات ،  فناوری به شمارة (دسترسی به این مدرک بر پایة آیین نامة ثبت و اشاعة پیشنهاده ها، پایان نامه ها، و رساله های تحصیلت  تکمیلی و صیانت از حقوق پدیدآوران در آنها 
.و الحاقات  و اصلحات  بعدی آن و سایر قوانین و مقررات  مربوط شدنی است) 1348(فراهم شده و استفاده از آن با رعایت کامل حقوق پدیدآوران و تنها برای هدف های علمی، آموزشی، و پژوهشی و بر پایة قانون حمایت از مؤلفان، مصنفان، و هنرمندان ) ایرانداک(اطلعات  ایران 



 

١ 
 

 

  

  

B
� ,A2  

D�<E	 =���% 

 

  

  

  

  

  

 

در پژوهشگاه علوم و فننناوری) گنج(از پایگاه اطلعات  علمی ایران ) 1395/9/6و تاریخ /195929وزارت  علوم، تحقیقات ،  فناوری به شمارة (دسترسی به این مدرک بر پایة آیین نامة ثبت و اشاعة پیشنهاده ها، پایان نامه ها، و رساله های تحصیلت  تکمیلی و صیانت از حقوق پدیدآوران در آنها 
.و الحاقات  و اصلحات  بعدی آن و سایر قوانین و مقررات  مربوط شدنی است) 1348(فراهم شده و استفاده از آن با رعایت کامل حقوق پدیدآوران و تنها برای هدف های علمی، آموزشی، و پژوهشی و بر پایة قانون حمایت از مؤلفان، مصنفان، و هنرمندان ) ایرانداک(اطلعات  ایران 



 

٢ 
 

1-1  &�!<� 

������� ���
1 �
�� �� �	
������ �
�� �:����� ��� !% -.� ���� �� ��- ����� ��$�� �� � ���8�9�

�� ���� !� 6�����& ���7� ���� �� ����3� ����� �����$7 ���5]1[ ."> Qn	$� �� �	
 ������ �
�  6�$�  

�� ����� -����� �����. � ���� �.��. D��� ����. ������� ���
 �28: j��3. �)��	� ���4���� ,

 �� !% -.� �<%��%3-1 %-�F�� �� 6�
�  �� ���]2[ . � w�<� 6��E �� "	$�� ������ �
� ������

-7�$�; �28: Q/n�&� -
���S� � r���� ��&��� "�)S� s.�� !% -.� 6���%  ,���E��
 �� �
��

Q���� � ����. ������7� �� NO$� ��  �
� ���7� �� /��F� !% ���18  �
� ���� c
�X �� P�.70  ����

�� ��%]3 ,4[.  

!� )%��k� -�F�� D��: ��  P���� ��7 ���� ���� c
�X ��<�� ��110-90 ������]5[ . r�.� ��

!R2k -����� ����� �����. ����2  Q��������� ���
 !� Q��[ -.� ^�[�� "��9 "

.  

B
!C 1 -1: !R2k ���� ������� ���
  r�.� �� ?��<EWHO  
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 Intellectual disability 

2
 World Health Organization (WHO) 

I��   J���) >
�KIQ  

3��� !9  79-70  

L�M:  69-50  

N#���  49-35  

!
!�  34-20  
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������� ���
 ���F�� "
/� !� j�� �� !% ��� ��4
� -.� �	�� -): �
�� �� ��  ,�	���� "): !� ����

��% 6���� �1���7 � �:����� "���: ���J�� � ���
�� D�1�� ,������� ����� Q�9�C�� ,�G�S� "���:]6 ,

7[. cR: "): y��� � �#��  �� �� �E����862  �� !% ����% �.��� ���B z��%21 % ,!�&����� -): �����

 ��34 % �� ,�#�� �� @�; "���: �����11 % �� � �#�� ��> "���: �����33 % @R� �#�� �� _; "���: �����

!���� -.� .���4���� �#�� �� @�; "���: �� ��� �� Pn�&� � ��������% ��� �F� "���: �� � ��� j3�#��

-��C: �#�� ��  {�8�&� ��& !� �� ��<�� �
��$�� �<%�� �28: j�3�. ���6��� -.� . !F#�G� �
� ��

 ��3
� "���:6/89  % �1���7 � �:����� "���: �4/10 % j�.!���� -.�]8[.  

P�. �� �$�; �� ��&� ���-7  !�7�E Q��[ ���}������  �	���� Q�R�RS�NO$� 6�� -.�  @O� !%

6��: ������� �� �� �� �	���� Q/n�&� �� ���� ���
 ��� ���� . �	���� "���:~�2
�R� 70 % "): ��

������� ���
 �� {�8�&� ��& !� �� ����  .�
�4�5�� !%  ���>50 %�� �� �� ���� <*� �� ��3�� ���  ,���

����� ���� �� ���� ���3� @R� �	���� "���: �
�������� ���
 �� �C
� ��%]9[ .!���� �	���� "���:  ��.

������� ���
 ���4���� "���  ��������% ���)����&�. � ����F�(  "): �L� ��� �� ���� . ��

���4���� �� ����&�. ��� Z�> !� ���� �E�� �� Tk��� LB�% ���D������% �
��� ��% 6���� �� . "):

 ��������%28-4 %�� {�8�&� ��& !� �� �����  �� !% ���40 %������� ���
  �
��10 %������� ���
 

�� 6���$� ^�C& ���]3 ,10[.  

!� �)%��k ������� ���
 �� �� �EA
� r�.� �� ����  !� ���#�� ���������� ���
 �����.3  �������� ���
 

�����.��`4 )L� ��� (j�3R� ��% ���� .!)���� ������� �� �����. ���  ,��)4�� ,���� D���. !� ����

����; -�)�� ,�)
� -�� � �	
�  '�� ...�
�� ���� D���. ���� �
� �� !% ��% 6����  Pn�&� � �	���� D�7 �
��

D������% ����F� �� �� ����]2 ,9[.  
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 Syndromic intellectual disability 

4
 Non-syndromic intellectual disability 
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-#�> L� ��� �� ������ ���  !� !�3��� � (�)*� ������� ,c#�` ������� D�7 !. !� �����X ��� ��
��� .

 ���>10 % ������������ ���
  !� !�3��� +�� ��X �� ����]11 ,12[ . +�� �� ������ �
� !� ����� �n���

�3��� !� !X  ���> �<�B � -.� ��$�� ���� ��3/1:1 ��9/1:1 �� ����]7[ . P�. ��1991 D���. !%X  

 �� @�� ���%�� �� �
�.��� 6���	�100  !� !�3��� +�� �� o�2��� �� ��X  �
�.��� <�� ������ �
�

6�� -.�]9[ .  

 ����� �� �<�B�� �[��������� ���
 � ������ "�� ��#�� �
����� n�2� ���7� !% ���� c#�` ������� ����� ,

 c)`� �����!� Q��[ L� ��E5 @�� �� ���� � �
�� ���6 �� ����]9[.  

������� ���
  �����&�� �
/�� 0�� �� �����$
�& '����� !% �� ��$% "�� �F���� �� ������� (�)*�

�� -.� �
�� ���3� ����]13[ . ���� LB�% � �����$
�& '����� ��
�; 0�� "�#� !� ���` ����� ��

6�����&  �������� @��A; �� r��.� �� (�)*� ������� +�� �� ��% Q�:nk� �����7 ��� ���� . �� "29 ��

 P�.2002 ~�2
�R�  �#�	#�� "):������� ���
 !�&��� ������� (�)*�  P�. �� � ��� 6�$�2006  ����3  ��

� +�� �
� �����.��` +�� ���������� ���
 6�� ?��<E ���]2[ .�� !� o���� Q�:nk� �
� P���  ���

 (�)*� ��������
�.��� 6�� ?�� !� �#��� �� ��` ���  "3� ���
P�. �� �F�  ���2011-2002  ��$� ��

�� ���. 

 P�. �� !���O2��& ��� -7�$�; �� ��&� ���  �� 6��C�.� �� ,�5 ������% ?�� � L���� j): ��<7���� ���

6�1�.� �
�� "3�  �	���� "): ��$�� � ���� �
�.��� !���� �#��� ���F� ���������� ���
  -d��� �� j�

�� � c#�` ,(�)*� ������� !� !�3�X j���7 6�� -.� .j4� ��%� ���� �
� �� T7�� ����	�� � ����5 ����

��  P�.2011  ��!� E��%���  �F� "3� �#��� ���F� ?��50  (�)*� ������� +�� �� s2��� ��������� ���
 

���% ^$% ��]13[ .  
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 Sporadic 

6
 De novo 
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� !� �)%��k �#��� ?�� �� D�4�� Q��[ �� !� �F� "3� ���
 ���:  

� Whole Genome Sequencing (WGS) �#��� �5 �� !% �� D�4�� D��� "% ���
 ���.  

� Exome Sequencing (ES) �#��� sR7 �5 �� !% ��<E� ���
  D��� ����f����� �� D�4�� ��� .

�� D�4�� Q��[ �� !� ��& !)>�� �
� �� M��� ��#��� D��� ���  ���6���%�% D���7  ��% �.��� ��

!�>�� ���� �
 �[�&8 ��% �.��� �� D��� ��.  

+��4��� ��<E�  ���> ��1 %�� "�	$� �� D��� �[�� ����  ���> �85 %@�� �[��  �>��� �
� �� j� ��

�� 0� ���]14[ .�
������  "�#� !����R� !� !7�[ �#��� �� "[�> Q�:nk� <�#��5 �� ��% -#��. � ����  ���


�#��� !� -23� D�<E� �� �
�.��� ���� ?�� �
� �� !F#�G� �
� �� ,D��� ���
  �� ��E�� ���������� ���
 

�� 6��C�.� ���. 

1-2 &�P�� '���  

������� ���
  +��� "�#� !�3-1 ��� �� ��[�������7 ,�  -�#�)F� �
��!� (�3> �� �
5 . �
� +�9�

 ����� �� ���4����P�>�� !F.�� ,!)���� '����� ���� ��E��7 "�#� !� �� ��$%  � �����$
�& ���

6�����&  ���-�F���; -.� ��$��M �:����� Qn	$� �
������ -���� P�2�� !� �� ������7 ���8�9� . -&��� ��

������ �
� ��$�� !B�� !���� �	���� "): !� �����.� � �� ,�5 ��.  ���1$�; ������ ��$�� ���&� �� ����

��% . ���J��!4�����  6�����& ��� �� �5 �� ���� �����7 ���8�9� � ����� Q���3& �� @��% �
�  � ��

!� ��k ��� !�.�% +����� "%]15[.  

 �� "29 ��!� ���E��% L��	� � �
�.��� � �.��� ���� ������� ������4���  ������ "��: ,��������% ���

 �����> 50 %6�$� 6��� N�O$� n�2� ���7�  !% -��� ��	�� ����� sR7 N�O$� ���J�� � ���

������� ���
  �����. �
 �
�� D�7 !�)NR� �� 6���� !8O$� � �#�� D�1�� ���  �	
<�7 ���6���%<
���� (
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 Whole exome sequencing (WES) 

8
  Targeted exome sequencing 
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���]1[ .�#��� D��� "% "
�7��; m
��� �� ���  �� @�� N�O$� ��*�� ���	� ���F�14 % ���; @
�<7� �[��

 ��%)!� ��k !���� ���� 6A
� !#�<
� ���(]1 ,16[ .�#��� ���#��	� �#��� �:�� �F� "3� ���
  ���
 DNA -.�

�� N�O$� ��R��� p:�� !% ��� .
��E ���� ,L�����3�. L��	� �
� !	�
� "�#� !� �.��� !� ���9 � @

L�	C� Q��9 �� D��� "% ���% �� /�� ��
�;  ����� ��  ���$�� ������� �	���� "): ,L��	� �
� �� 6��C�.�

�� 6��� N�O$� 6�����& � ������� ���� ������. ?�� ���  ����5 �� �� ����]1[.  

 P�. ��2003  � ��3
<�� D�): 6�1$��� L���� Q�R�RS� <%�� ���1$��A; ���� !� j��8� �$O2����

������� �#�	#�� "
/� ��&�. �� ���
� �� (�)*� ������� ���
 ����E . �2
�R� !	�
� "�#� !�40 % �� ��%��%

�� ���� !� ��O�� ��
�#�� 6�����& <�� � ��
5  /��F� ��w�<� ��  �������$%  ,-.� ���`!� ����:  ��#��

D�7 !% �� ?n� <%�� �
� Z�� �� ���������� ������� (�)*� m
 6�����& �� ���
  �
�.��� ��O�� ���

���]17 ,18[.P�. �k �� @��A; D�4�� � �#���� ���  � m
��� ,<%�� �
� �� �����7 ���!�7�
 ���  ���3�

!� ��.�� �
� �� �������� 3� ���F� ^$% !� �4�� !% -.� 6��5 -.� 6�� ������ �
� �� ��E�� �� ����

-.� .!)���� j�� �
�� j4� ��%� !F#�G� ,<%�� �
� @��A;  P�. �� ����	�� � ����52011 ��  !� !% ����

 ^$%50  �� ��E�� �
�� ��������� ���
 �� �4��]13[. 

 ��%�@��A; ���  �k �� <%�� �
� �� !�7�E Q��[P�. ���  !� o���� !���E������� ���
  ������� (�)*�

 ��6�����& �
��  "9��> !% 6��� �����$
�& '����� ��2 -.� !���� ���� 6�����& �� n�2� ��7M  �k �� ���

 �� <%�� �
� �� !�7�E Q��[ Q�F#�G�6�����& �
��  !����6�� ��� !%  !� n�2� ����7 L
 ����� sR7

������� ���
 6��� ���  !%��� !��E  �)29 !R��.������� ���
 -.� !����� ���� "���7 �� . "�#� ���� !�� �� 

������� (�)*� ������� +�� ���� �	���� "): !	�
� !� !���  ���� ���
!� ���& !�&��� 6�$� -.�  �

@��A; � Q�F#�G� �� �X�� �
� �� ��6��� �� 6���; �
� �� �� ,���� ���9 ��% ������ �� ��  L��	� �� ���E

�#���  !� �F� "3� ���
?�� whole exome sequencing  �� n��� �	���� "): �.��� !�30  �� 6�����&

�� ���� ���� 6�����& �� n�2� ��7 L
 sR7 !% �����$
�& '����� j
����;  �
�.��� �� ����� ���� �� : � ")
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