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در جمعیت  TYRدر نبحیه ژنی  rs1799989مورفیسم تك نوكلئوتیدي  بررسی ژنوتیپی پلی

 اصفهبن
 *2، صادق وليان بروجني1سامانه سهيلي

 
 خلاصه
لَید رًگداًِتزیي آًش ( هْنTYRتیزٍسیٌبس ) مقدمه: لَیکَل  ّبی پَعت، چؾن ین در ت ّبی هَ اعت. رهشگذاری  ٍ ف

 TYRّابی صى   گیزد. خْؼ صَرت هی OCA1A (Oculocutaneous albinism type 1A )یب  TYRایي آًشین تَعط صى 
غبى هی ّبی رًگداًِ هٌدز ثِ ًبٌّدبری د سالی در اً ؽادُ در   ّبی ثغیبر سیبد گشارػ ؽَد. ثب تَخِ ثِ خْؼ ای هبًٌ

د. TYRایي صى، ّدف هطبلعِ حبضز، ؽٌبعبیی ٍ هعزفی ًؾبًگزّبی چٌد ؽکلی در ًبحیِ صًی    در خوعیت ایزاى ثَ
فَرهبتیکی ًؾبًگزّبی پلی روش: اًَ کلئَتیادی در ًبحیاِ صًای     در ایي هطبلعِ ثب ثزرعی ثی ، TYRهَرفیغن تک ًَ
ب ابة ؽاد ٍ ص      rs1799989ًؾبًگز  تَاَر اً تیا  آى ثاب رٍػ   اٍقا  در ًبحیاِ پزٍه ًَTetra-primer ARMS-PCR 

(Amplification refractory mutation system-Polymerase chain reaction ِاای آللاای ٍ درخاا اًٍ ( تعیاایي گزدیااد. فزا
 ّبزٍسیگَعیبی ایي ًؾبًگز در خوعیت اصفْبى هَرد ثزرعی قزار گزفت. 

د )در خوعیت اصفْ rs1799989ّبزٍسیگَعیبی ًؾبًگز  ها: یافته ای   9/75بى ثبلا ثَ اًٍ درصد(. در هطبلعِ حبضز فزا
ی آلل  576/0ثزاثز ثب  Cآلل  اًٍ ثِ دعت آهد. هقبیغِ ایي یبفبِ ثب ًببیح ثِ دعات آهادُ اس    420/0ثزاثز ثب  Aٍ فزا

 ّبی آفزیقبیی ٍخَد دارد. ّب ًؾبى داد کِ ثیؾبزیي ؽجبّت ثِ خوعیت هَرفیغن در عبیز خوعیت هطبلعِ ایي پلی
ٕ:ِ ًت٘ج اَى یک ًؾبًگز گَیب در ثزرعی  هی    rs1799989ثب تَخِ ثِ درخِ ّبزٍسیگَعیبی ثبلا، ًؾبًگز  گ٘ر د ثِ عٌ اًَ ت

ی هعزفی ؽَد. TYRّبی صى  پیَعبگی ٍ ؽٌبعبیی ًبقلیي خْؼ  ثیوبری سالی در خوعیت ایزاً
 ، خوعیت ایزاًیrs1799989 ، ًؾبًگزTYRپَعبی، صى  -سالی چؾوی های کلیدی: واشه
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 مقدمه
یب  Oculocutaneous albinismپَعبی ) -ثیوبری سالی چؾوی

OCAّبی اتَسٍهی هغلَة اعات کاِ    (، گزٍّی اس ثیوبری
لَیاد هنًایي در هن   عایت هٌدز ثِ کوجَد یب فقداى ت ّاب   ًَ

ثاب   OCA1Aهبٌاَ  ٍ ؽابهل    OCAؽَد. طیا  ثابلیٌی    هی
لَید هنًیي در طاَل عواز    ؽدیدتزیي ًَ  ٍ فقداى کبهل ت

 OCA3 ،OCA2 ،OCA1B  ٍOCA4تاز آى   فزد ٍ اؽکبل هنیان 
( OCA1یب  OCA type 1) 1پَعبی ًَ   -ثبؽد. سالی چؾوی هی

تَسٍهی هغلَة اعت کِ در اثز خْاؼ در   یک ثیوبری اٍ
( ٍ ثِ طَر هبَعط 1آید ) ( ثِ ٍخَد هیTYRیزٍسیٌبس )صى ت

 (.  2ّشار ًفز اعت ) 40هیشاى ؽیَ  آى در خوعیت، یک در 
 (3)قزار گزفبِ اعت  11q14.3رٍی کزٍهَسٍم  TYRصى 
ثَبس هی 65اگشٍى ٍ طَل تقزیجی  5ٍ ؽبهل  ِ د ثبؽا  کیل  کا

اَعیدی را رهش هی 529یک پزٍتئیي  . پزٍتئیي (4)کٌد  آهیٌ
دار اعت کِ تجدیل تیزٍسیي ثاِ   یٌبس یک آًشین هظتیزٍس
DOPA (Dihydroxyphenylalanine )(5)د ًوبیاا را کبتاابلیش هاای .
طاَر کبهال   ِ خْؼ ث در فزایٌدفعبلیت تیزٍسیٌبس چٌبًچِ 

اگز فعبلیات   ( OCA1Aٍایي ثیوبری ) Aًَ   هبَق  گزدد،
آیاد.   ٍخَد هیِ ث (OCA1B)ثیوبری  Bًَ   کبّؼ یبثد،آى 
خْؼ ه بل  ثزای ایي صى گاشارػ   200ى ثیؼ اس تبکٌَ

ّبی هبعدد ٍ هبٌَ  ایي صى،  عنٍُ ثز خْؼ(. 6) ؽدُ اعت
کلئَتیادی   چٌد ؽکلیاس تعداد سیبدی   Single) ّبی تاک ًَ

nucleotide polymorphism  یبSNP) ّب ٍ  ایٌبزٍى ّب ٍ در اگشٍى
ر ایي صى ٍخَد دارد َّوچٌیي در ًبحیِ ثبلادعت ٍ پزٍهَت

ثِ  NCBI (National Center for Biotechnology Information)در پبیگبُ دادُ  کِ
 . (7) ثجت رعیدُ اعت
غبى  ؽکلی تزیي چٌد ؽبی   SNP ًؾبًگزّبی م اً ّب در صًَ

طاَر  ِ ؽَد کِ در ّاز فبصالِ ثا    ّغبٌد ٍ ت ویي سدُ هی
م ٍخَد دارد خفت ثبس  290 حدٍد هبَعط . ّز (8، 9)در صًَ

SNP ُم اعت  ًؾبى دٌّد کلئَتیدی در صًَ یک تغییز تک ًَ
اَرد حبلت دٍ آللی دارد. یک خبیگابُ تاک    ثیؾبزٍ در  ه

کلئَتیدی  اَى    اغلتًَ در ًظاز گزفباِ    SNPسهبًی ثاِ عٌا
ی آلل هغلَة آى در خوعیات  هی اًٍ  1 حادٍد  ؽَد کِ فزا

کلئَتیادی     . چٌد ؽکلیثبؽد ثیؾبز یبدرصد  ّابی تاک ًَ

ِ ؽدُ ٍ قبثل تَخِ ثغیبری در آًبلیش پیَعبگی  هشایبی ؽٌبخب
ِ آىًدار ِ اس خول اَى ثِ ؽوبر سیبد ٍ پزاکٌدگی ٍ  ّب هی د ک ت

اَى ثبلای عیغبن اؽبرُ کزد   SNPّبی تعییي  حبی عزعت ٍ ت
اَ  ًؾابًگزّبی چٌاد    .(10) ّدف اس ایي هطبلعِ، ثزرعی اً

ط ثِ صى  غیز هغبقین خْؼ  ؽکلی ثزای تؾ یص ّبی هزثَ
لٍیي  د. تیزٍسیٌبس ثزای ا  ثبر در ایزاى ثَ

فَرهبتیاک،    در هطبلعِ حبضز ثعد اس ثزرعای  اًَ ّابی ثی
ب بة  TYRاٍق  در ًبحیِ پزٍهَتَر صى  rs1799989ًؾبًگز  اً
قزار گزفباِ اعات ٍ    TYRدر ًبحیِ پٌدن صى  SNPؽد. ایي 

ل ٍ Cثبؽد. آلل  هی A  ٍCؽبهل دٍ آلل  اَى آلل هبداٍ ، ثِ عٌ
اٍى ٍ آلل  ّب آلال ًابدر ثاِ ؽاوبر       در ثیؾبز خوعیت Aفزا

اًٍای آى کوباز اس    هی ثبؽاد. ًؾابًگز    های  2/0رٍد ٍ فزا
rs1799989    پظ اس طزاحی پزایوزّبی خدید، ثاب اعابفبدُ اس
 Tetra-primer ARMS-PCR  ( Amplification refractory mutationرٍػ 

system-Polymerase chain reaction )    تیپی در خوعیات اس ًظز صًَ
ؽد. ّوچٌایي، درخاِ ّبزٍسیگَعایبی ٍ     اصفْبى ثزرعی

ی آللی ایي ًؾبًگز هحبعجِ گزدید. اًٍ  فزا
 

 روش بررسی
ٍ  SNPper ،NCBI  ّابی دادُ   ثز پبیِ خغابدَ در پبیگابُ  

UCSC Genome Browser (University of California, Santa Cruz 

Genome Browser    کلئَتیادی (، ًؾبًگز چٌد ؽاکلی تاک ًَ
rs1799989 ب بة ؽد. ایاي  خْت هطبلع ی اً ِ در خوعیت ایزاً

ّبی دیگز هاَرد هطبلعاِ قازار     تز در خوعیت ًؾبًگز پیؼ
درصاد   04/30گزفبِ ٍ هیبًگیي ّبزٍسیگَعیبی آى حدٍد 

د  .(7) گشارػ ؽدُ ثَ
فازد عابلن غیاز     140خاَى   DNAحبضاز،    در هطبلعِ

ًٍد ؽْز اصفْبى )تعداد یکغبى اس سًبى ٍ هزداى( ثاب   خَیؾب
( اعب زاج گزدید ٍ عاپظ اس  Salting out  )رٍػ ًوک اؽجب

ًظز کوی ٍ کیفی تَعط دعابگبُ اعاپکبزٍفبَهبز هاَرد    
 Tetra-primerثزرعی قزار گزفت. ثِ هٌظَر اعبفبدُ اس رٍػ 

ARMS-PCR  تی  ًؾبًگز ، چْابر  rs1799989خْت تعییي صًَ
پزایوز ؽبهل دٍ پزایوز داخلی ثازای تؾا یص آلال ٍ دٍ    

 یاس طزیق پبیگابُ ایٌبزًبا  داخلی( پزایوز خبرخی )کٌبزل 



 ٖ ک ع شتً٘ اى rs1799989تٌَ ا٘ى برٍجٌٖ در جوع٘ت اصفْ لٍ  ٍ  ٖ ْ٘ل  س
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tetra-primer ARMS-PCR-Search Frame   (11) گزدیاد طزاحای .
ُ اس ًزم  Oligo 7.4افشار طزاحی پزایوز  عپظ پزایوزّب ثب اعبفبد

دى ثزرعی ٍ تکویل ؽدًد.   اس لحبظ هٌبعت ثَ
اٍکٌؼ  لٍیبز اس ّاز پزایواز    1ؽبهل  PCRؽزایط  هیکز

لٍیبز  1پیکَهَل(،  10) اٍحاد   Taq DNA polymerase (5هیکز
لٍیبز(،  لٍیباز   1در هیکز  dNTP (Deoxynucleotide( )10هیکز

لٍیبااز  5/2هااَلار(،  هیلاای  Taq DNA buffer (X10 ،)1هیکز
لٍیبز کلزید هٌیشین  لٍیبز  2هَلار ٍ  هیلی 50هیکز  DNAهیکز

گزم( 100) لٍیبز رعبًیدُ  25ثِ حدن  ddH2Oکِ ثب   ًبًَ هیکز
د.  ؽد، ثَ
ن ؽدى ؽزایط هٌبعت ثعد ا  PCRّبی  اٍکٌؼ، PCRس فزاّ

ثاز رٍی   (،Eppendorf Germany) تَعط دعبگبُ تزهَعابیکلز 
ًَِ دبم ؽاد  DNAّبی  ًو هی اً بیات، هحواَلات   صًَ . در ًْ

درصد ثب اتیدیَم ثزٍهبیاد   2تکثیز ؽدُ ثز رٍی صل آگبرس 
فؼ هؾبّدُ ؽدًد.  ر هبٍرای ثٌ  تفکیک ٍ سیز ًَ

دٌّدُ ٍخَد تٌَ  صًبیکای    بىٍخَد ّبزٍسیگَعیبی ًؾ
ی  اًٍ ی آللی، درخِ ّبزٍسیگَعیبی ٍ فزا اًٍ اعت. ت ویي فزا

بظبر فٌَتی  ُ ؽدُ ٍ هَرد اً تیپی هؾبّد ّبی ّوَسیگَت  صًَ
دبم ؽد  GenePopٍ ّبزٍسیگَت ثب اعبفبدُ اس پبیگبُ   .(12)اً

اًٍی تیپی دادُ پظ اس ت ویي فزا ّب، ٍخَد  ّبی آللی ٍ صًَ
( هااَرد Hardy-Weinberg Equilibrium) Hardy-Weinbergتعاابدل 

کٌد کِ در خوعیبی  تعبدل ثیبى هیایي ثزرعی قزار گزفت. 
ب بة، خْؼ ثب خفت یب هْبخزت  ٍ گیزی توبدفی ثدٍى اً
ی اًٍ ی فزا اًٍ تیپی اس ًغلی ثاِ ًغال    ّبی آللی ٍ فزا ّبی صًَ

ثز اعبط آسهاَى   GenePop افشار  . ًزم(13) اعتدیگز ثبثت 
Fisher exact  ثِ ثزرعی تعبدلHardy-Weinberg (14)د پزداس هی .
ًؾبًگز ثز اعبط فزهَل سیز هحبعجِ  Polymorphic indexهیشاى 

ی آللی ّغبٌد. Pi  ٍPjؽد کِ در آى  اًٍ  هیشاى فزا

 

 

 نتایج
در هطبلعِ حبضز تٌَ  صًبیکی ًؾبًگز چٌد ؽکلی تاک  

کلئَتیدی  ًَrs1799989 حی ؽدُ ثب اعبفبدُ اس پزایوزّبی طزا
هَرد ثزرعی قزار گزفات   Tetera-primer ARMS PCRٍ رٍػ 
تی  افازاد، عاِ هحواَل ثاب     1)ؽکل  (. پظ اس تعییي صًَ
بظبر  342ٍ  161، 229ّبی  طَل کلئَتید ٍ دٍ آلل هَرد اً ًَ

کلئَتیادی ًؾابى    229در خوعیت هؾبّدُ ؽد. هحوَل  ًَ
کلئَتیدی ًؾبى دٌّدُ آلل  161، هحوَل Aدٌّدُ آلل  ًَC 

د. 342هحوَل  ٍ کلئَتیدی کٌبزل داخلی ثَ ًَ 
 

 

 

 

 

 

 

 

 
 

پ تع٘٘ي  .1 شکل ت٘ ُ از رٍش  rs11658369ًشاًگر شًَ   Tetra-primer ARMS PCRبا استفاد

(Amplification refractory mutation system-Polymerase chain reaction ) 

 ستون در نظر گرفته شد. يكهر فرد  ی. برادهد مي نشان را A/A شنوتيپ 4 نمونه و C/C شنوتيپ 3 و 2 های نمونه ،A/C شنوتيپ 1 از نمونه شده مشاهده های شنوتيپ
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درصاد(   7/75ًفاز )  106فزد هاَرد هطبلعاِ،    140اس 
تیا    درصاد(   2/17ًفاز )  A/C ،24ّبزٍسیگَت ثزای صًَ
تیا    درصاد(   1/7ًفاز )  C/C  ٍ10ّوَسیگَت ثزای صًَ

تیااا   دًااا A/Aّوَسیگاااَت ثااازای صًَ د. درصاااد ثَ
درصد ثاِ دعات    76ًیش  rs1799989ّبزٍسیگَعیبی ًؾبًگز 
ل ) ی آلل هبداٍ اًٍ ی آلال ًابدر    C ،)576/0آهد. فزا اًٍ ٍ فزا

(A ثزاثز ثب )ت ویي سدُ ؽد.  420/0 
بیت ثب اعبفبدُ اس ًزم -Hardy، تعابدل  GenePopافشار  در ًْ

Weinberg  ثزای ًؾبًگز صًبیکیrs1799989   در خوعیت ایازاى
، Fisher exactًببیح آسهَى ثز اعبط ثزرعی قزار گزفت.  هَرد
ِ  052/0ى ثزای خوعیت ایزا Pهقدار  ایاي   ثِ دعت آهد کا
-Hardyثیابًگز ٍخاَد تعابدل    ٍ  05/0اس  تاز  ثشرگهقدار 

Weinberg  ی اعت. ثزای  ایي ًؾبًگز در خوعیت ایزاً
 
 بحث

هطبلعِ حبضز ثِ هٌظَر ثزرعای ٍضاعیت صًاَتیپی ٍ    
اَى  rs1799989گز خوَصیبت ًؾبً در خوعیت اصفْبى ثِ عٌ

ًَِ ای اس خوعیت ایزاى صَرت گزفت. ایي ثزرعای ثاِ    ًو
لَی  لَک ِ ًؾبًگزّبی هَرد اعبفبدُ در تؾ یص ه یٌ ب بة ثْ اً

هغجت سالی ثِ رٍػ غیز هغبقین کواک   TYRّبی  خْؼ
د در پیؾزفت رٍػ ًوبید ٍ هی هی اًَ ّابی تؾ یوای در    ت

وچٌیي، ًببیح ثاِ دعات آهادُ    ثبؽد. ّ خوعیت ایزاى هؤثز 
ی ٍ  هَخت تقَیت اطنعبت عبخببری صًبیکی خوعیت ایزاً

اَم ه بل  آى هی  گزدد.  اق
ثاِ دلیال هقازٍى ثاِ      Tetra-primer ARMS-PCR تکٌیک

ب بة گزدید. در ایي  دبم کبر اً دى ٍ عزعت در اً صزفِ ثَ
تکٌیک ثاب اعابفبدُ اس دٍ پزایواز عواَهی ٍ دٍ پزایواز      

اٍکاٌؼ،     SNPّابی   آللاخبوبصی ثزای  ٍ در طای یاک 
تی  تعییي هی تیپی ثزای  SNP(. ایي 15ؽَد ) صًَ اس ًظز صًَ

لٍیي ثبر در ایزاى ٍ در هطبلعِ حبضز هاَرد ثزرعای قازار     ا

 TYRدر ًبحیِ ثبلادعات صى   rs1799989هَرفیغن  گزفت. پلی
ویت ٍ عبخببر ٍیاضُ پزٍهَتاَر صى    قزار دارد ٍ ثِ دلیل اّ

TYR  ب ابة آى اس ًبحیااِ  16، 17ى صى )در تٌظاین ثیااب (، اً
د ارسؽوٌد ثبؽاد. ّوچٌایي، ایاي     پزٍهَتَر هی اًَ در  SNPت

ّاابی دًیااب ثزرعاای ؽاادُ ٍ تٌااَ    ثغاایبری اس خوعیاات
 ّبزٍسیگَعاایبی قبثاال تااَخْی را ًؾاابى دادُ اعاات    

(. در تعدادی اس هطبلعبت اس ایي ًؾبًگز خْات  9، 18-16)
 (. 20، 21ؽَد ) تعییي ّبپلَتبی  اعبفبدُ هی

ااد   ّاابی دادُ در پبیگاابُ ، هیاابًگیي NCBIایاای هبًٌ
ّبی ثزرعی ؽادُ دًیاب حادٍد     ّبزٍسیگَعیبی در خوعیت

ی آلل  04/30 اًٍ ی آلل  A 22/0درصد، فزا اًٍ ثزاثاز   Cٍ فزا
ِ   9/75. (7) گشارػ ؽدُ اعت 78/0ثب  ًَا ّابی   درصاد ًو

تی  ؽدُ، ّز دٍ آلل را داؽبٌد ٍ ّبزٍسیگاَط   تعییي صًَ
دًد کِ ای ثزاثز هیبًگیي درصد ثزرعی  2ي درصد ثیؼ اس ثَ

ثبؽد. هیشاى آگبّی دٌّدگی ایي ًؾبًگز ثز  ؽدُ در دًیب هی
 PIC (Polymorphism information content ،)369/0اعبط فزهَل 

اَرد ثایي صافز ٍ یاک     PICهحبعجِ ؽد. هقدار  در اغلت ه
، آگبّی دٌّدگی  PIC > 7/0هبغیز اعت. ًؾبًگزّبی دارای 

یی دارًد ٍ ًؾبًگزّبی چٌد آللی خشء ایي دعبِ ّغبٌد. ثبلا
 PICّبی دٍ آللی، ثیؾبزیي هیشاى  در هَرد ًؾبًگزّب ٍ یب صى

ثبؽد. ثب تَخِ ثِ ایي ًکبِ هْان، آگابّی    هی 375/0ثزاثز ثب 
ثَی را ًؾابى   دٌّدگی ثزای ایي ًؾبًگز هیشاى هٌبعت ٍ خ

 دّد.  هی
بضز ثب اطنعبت دعت آهدُ اس هطبلعِ حِ هقبیغِ ًببیح ث
 ٍ International HapMap Project  دادُ ّابی  یگابُ هَخاَد در پب 

Genome Browser د آى اس حبکی یکِ  ثَ اًٍ  دعت ثِ آللی فزا
در ثایي   خوعیات ایازاى   هطبلعاِ حبضاز ثازای    در آهدُ
ی آللی خوعیت آفزیقبیی  خوعیت اًٍ ّبی ثزرعی ؽدُ، ثِ فزا
 (. 1اعت )خدٍل تز  ًضادّبی ًیدزیِ ٍکٌیبیی ًشدیک در
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ٖ ًشاًگر  .1جدول  ت٘ ٍ درجِ ّترٍزٗگَس ٖ آللٖ  اًٍ راى( با جوع٘ت rs11658369هقاٗسِ فرا اْى )اٗ اْى در جوع٘ت اصف  ّإ دٗگر ج

 فراوانی هتروزیگوسیتی Aفراوانی آلل  جمعیت

 760/0 42/0 ایرانی

 327/0 22/0 آمریکایی -آفریقایی

 090/0 10/0 چینی

 177/0 11/0 اروپایی

 244/0 14/0 شاپنی

 448/0 39/0 کنیایی

 396/0 3/0 نیجریایی

 
 گیری نتیجه

تبکٌَى هطبلعبت ه بلفی ثز رٍی ًؾبًگزّبی چٌد ؽکلی 
ی صَرت گزفباِ اعات    کلئَتیدی در خوعیت ایزاً تک ًَ

ّب در خْت غٌی کازدى عابخببر    ( کِ ّوِ آى23،22،14)
اَ  ًؾابًگزّ   بی چٌاد  صًبیکی خوعیت ایزاى ٍ ثزرعی اًا
دابم ؽادُ   اًاد. تحقیاق    ؽکلی ثزای تؾ یص غیز هغبقین اً

کلئَتیدی  حبضز ًیش ثب ایي ّدف، ثِ ثزرعی ًؾبًگز تک ًَ
rs1799989     اَى لٍیي ثبر در خوعیت اصافْبى ثاِ عٌا ثزای ا
ًَِ ای اس خوعیت ایازاى پزداخات. در هدواَ ، ًبابیح      ًو

لَی ٍ آهبری ًؾبى داد کِ ثب تَخِ ثِ ّبزٍسیگَعیبی  لَک ه

ی آللی ثبلای اًٍ در خوعیت اصفْبى،  rs1799989ًؾبًگز  ٍ فزا
اَى یک ًؾبًگز گَیب در خوعیت  ایي ًؾبًگز هی د ثِ عٌ اًَ ت

ایزاى در هطبلعِ پیَعبگی ٍ ؽٌبعبیی ًبقلیي ثیوابری سالای   
 پَعبی هعزفی گزدد.  -چؾوی

 
 سپاسگساری
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Abstract 

Background & Aims: Tyrosinase is the most important enzyme in the production of pigments of 

the skin, eyes, and hair follicles. The enzyme is encoded by tyrosinase gene (TYR) or 

oculocutaneous albinism type 1A (OCA1A). Mutations in TYR gene result in pigmentation 

disorders such as albinism in humans. In view of the large number of mutations reported in this 

gene, the aim of this study was to identify and introduce polymorphic markers located in the TYR 

gene region in the Iranian population.  

Methods: In the present study, using bioinformatics investigations for single nucleotide 

polymorphisms (SNP) markers in TYR gene region, rs1799989 marker was selected and genotyped 

through tetra primer amplification refractory mutation system-polymerase chain reaction (ARMS-

PCR) method. The allele frequency and heterozygosity degree of this marker was analyzed in the 

population of Isfahan, Iran. 

Results: The heterozigosity of the rs1799989 marker (75.9%) in the population of Isfahan was high. The 

frequency of allele C and allele A was 0.576 and 0.420, respectively. Comparison of this finding to those of 

other populations showed that the most similarity existed with African populations. 

Conclusion: In view of the high degree of heterozygosity, rs1799989 marker can be introduced as 

an informative marker for linkage analysis and identification of TYR gene mutations carriers in the 

Iranian population. 

Keywords: Oculocutaneus, TYR gene, rs1799989 marker, Iranian population  
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