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� D��� �1/)4�& �+�)< +&

 7+��
� +& a�
�� "6 � 7�8 .)�� ���)o/� n�/! ."�)3��

 ��� D��)� 2?)% �)*�� +& 7+�)�
� �)8�D� ���)@ 1)�� +& 

7+��
� &+�& &��� �8.��P4 7+��
� 1�� +& ��% 7&�)�� �8�

2?% +& 7+��
� C�-/%� ��	% � �&�� "�$)% �+ n)�/!� 7�8

�� �8& )� 1����� D� �3� D� 7+��
� L���� � �#�� 1��� 

�%D�J"��4 2-/#� +& � ��)� "�$% �+ &�* 2?% �#T �)8& .

��&� +& �+�/4�% 1�� K�)% .)���& 7+�)�
�h�)� +& K��)4

 1
t���MODY �D� ����� "��#��Le/*� E)��F C���D��� 

�4 �#8��* �&�& b�4 .

8 اتوزومال مغلوبهاي بيماري

1�� +& K�% 7+��
� '
% E)��F 2)�9 &+�& &�)�� 2�9 K�% �&

 ��
VW)A(a��t� 2�9 ���
VW �
F)a.( C�-/%� �+�< +&

 ��S�D��8 a��t� 2�9 �&)aa ( "�3�� ��%D�J � 1����� D�

 &+�& &�)�� 7+��
� &�P��.E)��F ��)S�D��8 &�)J(AA) 

&�� �8��!% 2-/#� �+ 7+��
� � .�� H��� e��� .13
)� +&

 E��F ��S�D��/8 K�%)Aa ( &�J 2)��X H��� � .)�� +&

���$� &�J �� M��&D� �+�< �S���)X �)8 +& C�)�/X� �)�

h� %8��* e/V� �+ &�* �%D�J#&��% �.+�)�� �#� �& �8

�%�))4 +�))�
� .))�� 1))3�� "�?))3�.��P))4 1))�� +& ))��%

7+��
� �-J� �8�+& 7+��
� L���� � �#�� 1��� �&�� 5)�

 
3 Sibling 
4 Offspring 
5 Penetrance 
6 Skipped generation 
7 Vertical 
8 Autosomal Recessive 
9 Horizontal 
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.��1� :���� �� 2�3/4 ��
0� !�#

2?%)e���8��*R+&��� (�� ���& �/$
� +& �� &�4 2?% �&

 ���o/�)e��1�����R�%D�J "�(.M��&D� L���� ��
��J 7�8

 �/$
� 7+��
� D��� � �P#� �� a��t� C���D��� 7�8 �%�)4

 i�V��F �.�e� �;�J �s
��#J �c% D� 1����� �#
������#)4�� .

�/$
�7+��
� � 7�8 ��&�)� "�+�& +& �8�)c� �)� 5)
����/�

�%+�& ."9 D� ��� 7+�%�/� 2
#J ��D�/�L�@ �)� �#/?)8

 +& �,%9 n
<�� �)P#@ �)�% C�-� 1�� .C�)��D��� 7+�)�
�

a�))�t�Wolfram syndrome ))� 2))�u +& C�))�� "��))#�

�� n
<�� &&�@.

  (X linked Dominant) به غالبX وابسته هاي بيماري

2�9 ��J �c% D� �)� E)��F ��D�)�� K�)% 
V4 �8 �)4�� :2)�9

 ��
VW �
F E��F)A(��
VW a��t� 2�9 �)a.( ����D+� +&

 * "�'
���1)�� 1/J�@ �c% +& "6 1��)��� D� 5
���)� )�

7+��
� .�� H,� �%+�& �+ �D .��S�D��8 �+�G� e/V� "D

 E))��FXAXAE))��F ��))S�D��/8 �XAXaH��))� "D �

a�)�t� ��S�D��8 �+�G�XaXa�)� ��)�& &�)4 .&�)�

 E)��F ��S�D ��8 �+�G� +��
�XAYH��)� &�)� �)�

 234 a��t� ��S�D ��8XaY
� ���& &�$ .e/)�� "�')
�

 7+��
� K�% 1�� +& �#� �& .?
% "�?3� �8  
)� "�%D �

�#/?)8 e/V� "�&�� D� .)� /?)��� 5
���o?)J�s
8 ')/3�+

 �#�XLH C��� D� 7+�)�
� D� /)�& 1)�� 7&�)F 7�8 �)8

� ��� �� � �#/?8�� "9 n
<�� D� ��-� "��#� H�+I@ .

  (X linked Recessive)مغلوب بهXهاي وابسته بيماري
7+��
� 1�� +& �D��8 e/V� "D �8Sa��t� ��XaXa&�� �

a��t� ��S�D ��8 e/V�XaY�#/?8 .D� 7+�)�
� C�)-/%�

 .?)
% 1)3�� "��?)� � e/V� &�� .Ce/)*� K�)% 1)�� +&

 �#/?)8 a�)
�� "6 2��X "�%D � �&�� e/V� "�&�� L���� .

"6�+�%9 � .
��?X ��� �+�#�(AIS) #� �Ce/)*� �+�

 H
c#� )� /?)��� ���)���/%9 � �����#�����)%� �)�� ��#���

 �#�(IPEX) 7+��
� 7�� 1�� D� �88/?�#.

n)
W )� &�)4 �� /J�@ �c% +& �%6��/8 7+��
� .���&

 D� ��
��7+��
� ������ �#T 7�8 K�% .���& Q.)���& �)� 

K�%h�%6 5� ���MODY &+�& .

1 Inborn Error of Metabolism 

1ديابت نوع 

7+��
� D� � �&�� ����� �#T 7�8 D�  
�hxY���� � "6 

�� \�V�+� +& 7+��
� 1�� �)%� ��)4 �����#4 .&��)Xjx�)� 

�x %�S#8��8d�)�!� 5)� 7�)8��;�& 1
� MZ&�,#$)
�

 �)� 5)
/%6  -% +�#� +& ��
	� 2����  -% ��##� �)4��.

����))� �))#T � E))��F �a�))�t� ��
))N�J 
))N�J '))
% �

&���/��q��
� 1�� B�G* +& ��4 b��� 7+ �)%� ."67�)8

&���/�� ��)4 �����#4 \�V�+� 1�� +& 7&��D )��� D� �)%� 

(DR3, DR4)  HLA locus ]k[.�8�C�X D� 7&��D  !� 

5
/%6 2���� 7+��
� 1�� +& �)%� /*�#4�% )��� "�%�)� �

��S$���D9 �*�� �)4�� �� "�,� +& ���3��� 7�8.�)P%9 D� 

�+���D�� #8 7+��
� .=�+� V)��	� .)�� /*�#)4�% D��

��* "�'
� 5
/%6 �+��$� +& e/�� ����P� ���4�� .C��/X�

e/��7e/)V� "�+�)� "��)%D�J D� �/�� e/V� "�+&�� "��%D�J 

.��)E
��� �j/Q%2��-� +&�(%]�[.

2 ديابت نوع

7+��
� D� � ��&�� ����� �#T 7�8  #��� "6 7�)8R�)� "6 

"6R>
	� &�P�� +& )-% "9 :+��)� � 7+�)�
�  �)%+�& .

K��4 7+��
�� "�+�& +&���?@+'iL���� &��X kx�)� �x

�S��� �&�� �%��)� 7��/�� +& ��@ ��� )� ��)�� +&+�)�
�"�

��T �� ���& 4�&.��P4 ��% i��+�% �8 ��?% �#T �%� ."�')
�

 u�o% 1
�Qx��kx%"�S/?)� +& .)�� �)
t/�.+&"�+�)�
�

K�))% .))���& h�))� .))���-� � 1
��?))%� [))4�� +& Z))-% 

�)� ���& �& �8 1
��?%� �)4%�.&��)X �S#8�)�8�x%+&

��!� 5� 7�8��;�& MZ "�$% �5)
/%6 �/$
�  -% ��#8&

 K�)% �)� ?)��-� +& 7+�)�
� 1�� +&Q�)� ���)4."67�)8

 �)%� ��)4 �����#4 �& K�% .���& �� \�V�+� +& 7+�
?� ]k�

�[.��* "�'
� ��* ���P� K�)% .)���& D���hK�)% D� Q

� .�� �/$
� ��
* �"�'
� Q�%5)� )�+& "�S/?� 7���

 �)� )/J�@ �c% +& +��
� &�)4 .���)X +& �& �)8 �)/;� )�

 �#)4�� e/V� 1����� �)�* "�')
� "��)%D�J 7��)� |xR�x%

&�� �8��*]�[.

2 Concordance 
3 Susceptibility 
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����� ����	 
 ���� ���� .��� ���� ��
� ��)�����(!��

MODY 
5� 7+��
� 5� E��F C���D��� �%6�.�� .
��� D��� 1�� �#

8 7+��
� �+�G� "6��/��� �+�< K�% &�)
@ .i�)V��-�Q

���K�% �/���& "�+��
� D� �<+& h�MODY ���#4�� )� 

�/� C��� &�3��� +& 
��� Z-% �,%9 +&7&�)�� Y��3%�� 

&+�& .D� 2)V; �%��)� 1
#)� +& 7+�)�
� K��4h��S��)� 

.)�� 1
��?%� � /?��� �
F "9 .���& � .�� . )4 1)��

 2��4 K�% )����� +& "�
 2)���� �?)��%�+ d+�/��)J �)
c% 

/?8 5� �o�9 7�V� 7� )U��4 .)�� 1��)�MODY –K�)%

j(�HNF-4α)K�%Q(1
��?)%� +�)������ +�/��)J �IPF-1 

)K�))%k(�HNF-1β)K�))%�(5))
%6�+�% '��))�� +�/��))J �

(NeuroD1) )K�%�(�'
% �@ H�')%9 ��##� �� "63
.)
��

 D�#
�����@ ��##�)K�%h(��4��#�.2)
��J +& .���& &���

 2?% +& "�@�)%�@ 7�)8 7&�)�� �+�G)� Y+&�D D��)� �

.���& Uo% � �;�T &�V% �MODY .)���& �)� ?)��-� +& 

K�%�&��4��#�]�R|[..?)� )3
/%6 7�)8����)3��� �)�

 M��!/��DNA ��)P%� �PCR  �X��)% "&�)�% �%�3)� �

/J��  ,� �%6 �
�g� � Z
!$� 7��� K�%7+��
� 5)�� 

��##��#/?8 .

Wolfram Syndrome 
e� �� a��t� C���D��� 7+��
� 5��H�� .���& �7�)� ��'�

 .���& � 5
/�� �J���9 �� �4�� .)� /?)��� K�)% D� .���&

 1
��?%� �&�� Y+&�D K��4 �� � "9 &��� �8�J���9 ����

 �)��; Z
!$)� 7��)� 5)
/�� EG)� ��%��$)
� J�W�&

 &+�& �+��N �+�#� .�7+��
� ��J �& "�#��+&�)� \�)V�+� 

7�
@+& ���D����� �X��%4p16.1 �4q22-q24 5)� �

��))4 `+�'))@ 7+�))�
� C��+�))#��/
� ��))J �))%� ]��R��[.

 ,� &�)3��� "��)-J )� �)P#� 7�)8 2)�9 �& �)8 +& "6

WFS1)+&4p16.1 (  7+�))�
� 1))�� �))� 7�))8 �&��%�))* +&

 .�� ��4 �����#4]Qh[.

1 Maturity Onset Diabetes of the Young 
2 Factors  transcription 

MELAS3

+�#)� 1�� �)� ����+�)#��/
� Ce/)*� 5)� �)� �)4�� �)� 

�����
� 5
/�L D��
�� ��������o?%� ��e�X �3� 
V4 

7'))t� �))� �8�))c� �))#� .����+�))#��/
� ��))%6 +&  )),�

)mtDNA ( e� ������)� ���)�8 &+��)� �*�� +& � ��J H

��
��s
8 �Y�/
�� .���&��� �����
���&+�� � H?��
 &�)4 .

� +&�� 1
e/*� {+�� � ����+�)#��/
� "��)/3�� C�)-/%� +& C

�))
���ATP &+�& &�))�� e/))V� .))J�� +& ]Qj[.H
))��� 

��P4 �@&��%�* ��%)C���Q(.)=�+� &�)�� ��8�$)� �

7+&��&�� �8��* ��##� 5�� 7+��
� 1�� �����#4 +&.

MIDD4

7�� � 7+&�� .=�+� �� .���&��Le/)*� D� 7�)S�& K�)% 

� .�� C��+�#��/
��/QR�/x%.)���& &+��)� )�8 �++&

�� 2
3$� ����� .
��� �8& ]Qk[.��)	% ��+�� .,�

 �7+��
� 1�� �� 5
/%6 &�3��+ ����� &+�)� 5� `+�'@ D�

 1))�� � �))%D�J � +&�))� 5))� +& 7+�))�
��))�+�� 7�))
@+& 

�
))��� 7'))��� a�G))��MRI 7� ))�-%  )),� 1/J�))� �

A3243G ��&&�@ �� 
<]Q�[.

IPEX 5

#� 1�� �)� �+ &�)* �+� �)#��� H/?)� +& �)�
c#� Ce/)*� 

� /?��� X������/%� 1�����)%� )%�@�#T Ce/*� �+�#� �

 ��G+�و &�8 %$�" ��� .�� 7+&�% 7+��
�X-linked 

&�4 �� 2-/#�. .e��� �#
��� H�����)���/%� 2��)4 �+�#� 1

��
� �5)))� K�)))% .)))���&�� 5)))
/
���8 �)))�%9 �.��)))


 �))� �#��/
))��V�����#))4�� ."6 +&  )),�FOXP3 +& 

��D�����X�/J� �� ��o�� � ���� 5� ��##� ��
�)%�� 1


 � ��%�4DNA D�
% &+�� .,� C��� ��% 7�8T)�
c#� �

.��.e/)V� "�&�)� "��+& ��� �+�< +& i���)�� ��)=� +& 

:+��� � aI����� �S�& �%�
� ]Q�[.

3 Mitochondrial myopathy, encephalopathy, lactic acidosis, and 
stroke 
4 Maternally Inherited Diabetes and Deafness 
5 Immune dysregulation, Polyendocrinopathy, Enteropathy, X-
linked syndrome 
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.��1� :���� �� 2�3/4 ��
0� !�!

 مثال

C�)�/X� B�G)* +& �)%��S% �)� 7&�J �
#� :�J D��)� 

�)� ��u � �&��% ����� ��4 � &�* +& .���& )� �)���%

 &+�& .))���& ')
% 7� )�� � +&�)� .�+��$))� ��)P%� .),�

 �_�� ���� B�G* +& ��/�� �5
/%67��4 C��r� �&��%�* 

�"9 :+��)� � .)���& &�)�� B�G)* +& 2?% � �� �

7+��
� ��;�T � l�)� �7�)
s
� �Le/*� �
c% >V��� 7�8

 � �8�
� �)� C��r)� "9 2�� &&�)@ ."�)#p�8  )!� +& )�

"7+��
� K��%� +& 5
/%6 �+��$� C�<� �8"�)�u +�/)4�% 1��

 .=�+� ��	% B�G* +& �&��%�* ��% ��P4 234 ���&�@

 &�)� �)8��* ��)##� 5)�� 2)
��J +& 7+��
� ..?)� 7�)8

 8 � ��
4�
��b�)�� &+��� +& Z
!$� �
��� 7��� �%��+

 �#/?8 ��##� 5�� .� �� �)� ��% ��P4 234 Y�� D� "��)�

.?� &�)�% �&�o/)�� 5
/%6�/
� �� ���3��� �GG!� 7�8 .

�)#T 7+�)�
� U)o#� 2)
��J +& .)=�+� ��	% � 7&+��� +&

 7�)8 �)�+�� � �@�)%D `�+ �

t� � 
<�� �4�� �����

&&�@ �� �� ����� �%��D �+�& �� +�3� .

 گيري نتيجه
7+�)�
� +& 5
/%6 �+��$� U��)4 7�)8 )� H),� 7�)�� �)c%

�� ��+ .�&��%�* +& �o% 5� D�  
� 7�
@+& �+�< +& �)8

 �� +&�% &+��� �� &+�*�� C��/X� ��+��$)� ��)P%� �)� "��)�

 &��% �%���4 5�� �8 �&��%�* � 5
/%6 .��)� C�)�� "��)#�

.V;��� �/��)�& +&�)� 7+�&+�� D� 2V; 7�8��)� "��)� "�')
�

�))�*7+�))P#8�% � 7&�))!�&�* >-))� �+ 7&�D+&�))� 7�))8

 &�&  8��]Q|[.�)%6 7�)8  ),� 1/J�)� �)S�& 7�� D�

7+�))�
� 5))
%6�#� 7�))8�5))
/%6 ))����� 7��))� �+ ��+

7+��
� 7�8 �)#� �)� ��+��)�8 ����)� �)#T .�)�� +�)��

 ������� 7D���/?� +& H,� ���@ 5
/%6 �+��$�5
/%6 +& 

7+��
� n�/!� 7�8 #
�D +�)c#� )� H?
����/� � &�F 7�8

 ����))* ))f�+� �  8��))� �`D�))�9 b��))� +& .))
���J

 �� 7�
S$
� � �G
!$� �4��.B�G)* +& ����� .,�

 ��% ��P4 H
��� ��	% �3
/%6&+��%�/���� ���� ��*��

 ��� 7�8 �+��$)� � ��
��)J M��&D� B�G)* +& U��)4 

"9 �� >V��� 5
/%6��&�)� ����� �+ ��4 f�+� U���� "���

]Qy �Q�[.� �� )� "�+�)�
� ���)�#8�+ ���)J &+��)� )� ��

 �)#�;e� 5
/%6 1
GG!/� 7+�)�
� +& ����)� �)#T 7�)8

 '
% � �+��$� .,� &�����S$���D9 5)
/%6 �GG!� 7�8

7+�))�
� +& C�))�J �G))
!$� �����));� .)),� &�))F 7�))8

��+ �� �c#� 7+��N.
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