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 زودرس یماران مبتلا به عروق کرونر قلبیدر ب MEFVاگزون دو ژن  E148Qجهش  یمولکول یبررس
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 يدهچک

ع است. مطالعه حاضر یشا یماران مبتلا به عروق کرونر قلبیدر ب MEFVژن  يهاجهشاز  یر نشان داده است برخیاخ يهایبررسج ینتا :هدف و زمينهپيش
  گردد. یزودرس بررس یماران مبتلا به عروق کرونر قلبیدر ب MEFVژن  2در اگزون  E148Qا فقدان جهش یشد تا حضور  یطراح

داوطلبانه انتخاب  صورتبه MEFVدر اگزون دو ژن  E148Qجهش  یمولکول یبررسجهت  یعروق کرونر قلبمار مبتلا به یب 90،قین تحقیدر ا: هاروشمواد و 
استخراج شد. از روش  "نمک اشباع"با استفاده از روش  یژنوم ي DNAشد.  آوريجمع EDTA يحاو يهالولهدر اخذ و  یطیخون مح تریلیلیم 3-2 .شدند

RFLP-PCR استفاده شد. موردنظرن جهش ییتع يبرا است یمیبر برش آنز یکه مبتن 

کروموزوم  7 موردبررسیکروموزوم  180ان یاز م دیگرعبارتبهگوت بودند. یهتروز E148Qدرصد) نسبت به جهش  8/7مار (یب 7 موردمطالعهمار یب 90از  :هاافتهي
  افت نشد.یگوت یهموز صورتبه E148Qن مطالعه جهش یکروموزوم جهش دار بودند. در ا يدرصد) دارا 9/3(

 .شودینممحسوب  يماریب خطر يفاکتورها از یماران مبتلا به عروق کرونر قلبیدر ب E148Qجه گرفت جهش ینت توانیم :يريگجهينت
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  مقدمه

 میـر ومـرگ ل ی ـن دلیتـر مهـم  عنـوان بـه  یعروق ـ يهـا يماریب
ــوده و در آمر  يدر کشــورها ــا میدر حــال رشــد مطــرح ب ــک زان ی

مـرتبط بـا    میـر ومـرگ زان ی ـمـرتبط بـا آن دو برابـر م    یـر مومرگ
 بــاًیتقرعــروق کرونــر قلــب  يمــاریزان بــروز بیــســرطان اســت. م

ل ی ـان دلیاسـت. تصـلب شـر    یمـاران عروق ـ یکل ب سومکیمعادل 
ــروز  یاصــل ، یکــیژنت ياســت و فاکتورهــا یعروقــ يهــابیمــاريب
 ـ ی ـو  یطیمح عـروق کرونـر    يمـار یدر بـروز ب  هـا آنن یا تـداخل ب

ــ ــ یقلب ــش مهم ــد ( ینق ــا ب 1،2دارن ــوان ب ــراد ج ــاری). در اف  يم
                                                             

 يران (نويسنده مسئول)ه، ايه، ارومياروم ي، دانشگاه علوم پزشکييقات دانشجويته تحقيکم ١
 رانيه، ايه، اروميمارو ي، دانشگاه علوم پزشکيو مولکول يقات سلولي، مرکز تحقيو مولکول يسلول يپژوهشکده پزشک ٢
 رانيه، ايه، ارومياروم ي، دانشگاه علوم پزشکع)سيدالشهداء (قلب  يدرمان يمرکز آموزش ٣
 رانيه، ايه، ارومياروم ي، دانشگاه علوم پزشکع)سيدالشهداء (قلب  يدرمان يمرکز آموزش .٤
 رانيه، ايه، ارومياروم ي، دانشگاه علوم پزشکاستاد ژنتيک ٥
 رانيه، ايه، ارومياروم ي، دانشگاه علوم پزشکع)سيدالشهداء (قلب  يدرمان يآموزش مرکز ٦
 رانيه، ايه، ارومياروم ي، دانشگاه علوم پزشکع)سيدالشهداء (قلب  يدرمان يمرکز آموزش ٧
 يرانه، ايه، ارومياروم ي، دانشگاه علوم پزشکييقات دانشجويته تحقيکم ٨

9 C-reactive protein 

وجــود دارد و  يمتعــدد يســک فاکتورهــایر یعــروق کرونــر قلبــ
 یخــوببــه یعــروق کرونــر قلبــ يمــارینقـش التهــاب در پــاتوژنز ب 

ان یکــه بــا تصــلب شــر یالتهــاب يرفتــه شــده اســت. مارکرهــایپذ
ــتگ ــد  یهمبس ــدعبــارتدارن ن. در یســتئیو هموس 9CRPاز:  ان

). 3تــر اســت (یبــر ل گــرممیلــی 3ش از یبــ CRP مــاران ســطحیب
کرومـول بـر   یم 5ن تـا  یسـتئ یافزایش سطح سرمی توتـال همـو س  

عـروق   يمـار یریسـک ابـتلا بـه ب    درصـدي  70سبب افزایش  تریل
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 ــ  1FMF ایــ ياترانــهیمدتــب  يمــاریب). 4( شــودیمــ یکرونـر قلب
اسـت.  ن نـام معـروف   ی ـبـه ا  یمـوروث  یالتهاب يماریک بی عنوانبه

ر ارمنســتان ی ـترانـه نظ یمد يای ـدرحــوزه  يهـا تی ـجمعچـون در  
)Armenians) اعــراب ،(Arabs ،(ــودی ــايه ــرك)، Jews( ه ــات  ه
)Turksاز تــب  یکوتــاه ناشــ يهــاحملــه). 5،6( باشــدیمــج یــ) را

. باشـد یم ـ يمـار ین بی ـا ینیص بـال یتشـخ  يبارز بـرا  يهانشانهاز 
ک ی ـ صـورت بـه  ولطورمعم ـبـه  یلیفـام  ياترانـه یمدتـب   يمـار یب

ــادر  یولــ رســدیمــصــفت اتوزومــال مغلــوب بــه ارث  در مــوارد ن
، FMF). ژن 8،7( شـــودیمـــغالـــب هـــم منتقـــل  صـــورتبـــه

MEFV ــوزوم ــرار دارد. ا 16، در کروم ــق ــال ی  1997ن ژن در س
ــا ــدهییشناسـ ــزون دارد ( 10و  شـ ــ ).9،10اگـ ــزون یدهمـ ن اگـ

 يارم ـین بـار در ب یاول ـ يکـه بـرا   باشـد یم ـع یجهش شـا  4شامل 
ن کـد  ی). پـروتئ 7،8،11گـزارش شـدند (   یلیفـام  ياترانـه یمدتب 

ــو پ 2نی، مارنوســـترMEFVژن شـــده توســـط  ــنام 3نیریـ ده یـ
ــ. اشــودیمــ ــروتئی  86و  شــدهســاخته نهیدآمیاســ 781ن از ین پ
 هــانوتروفیــلن در ین پــروتئیــدارد. ا یلــو دالتــون وزن مولکــولیک
الـت داشـته   کـه در آپوپتـوز دخ   شـود یم ـو تصـور   گـردد یمان یب

 یالتهـاب  يهـا واکـنش را در  یمنف ـ کننـده میتنظ ـک یباشد. نقش 
جهــش در ژن  80ش از ی). تــاکنون بــ9،10بــدن بــر عهــده دارد (

MEFV ــا ــت ییشناس ــده اس ــزون). 12( ش ــااگ ــه  10و  2 يه ب
نقــاط هــات  باشــدیمــ يادیــز يهــاجهــش ينکــه حــاویا لیــدل

ــپات  ــنام 'hot spots`اس ــوندیمــده ی ز یــن 10. در اگــزون ش
ده یــنقــاط هــات اســپات نام )11( 694و  )13( 680 يهــاکــدون

ه از ی ـن ناحی ـکـه ا  دهـد یم ـت نشـان  ین وضـع ی ـ). ا14( شوندیم
ــزون  ــأث MEFVدر عملکـــرد ژن  10اگـ دارد. در  یمهمـــ ریتـ
شـــده اســـت  ییشناســـا 148دو جهـــش در کـــدون  2اگــزون  

ع ژن یشـــا يهـــاجهـــش نیتـــرجیـــراو  نیتـــرمهـــم). 11،15(
MEFV از:  دنــــــــاعبــــــــارتE148Q ،V726A ،M694V ،
M680I و M694I )11،15 .(ــش ــاجه ــزون يه ــااگ  10و  2 يه

 شـــودیمـ ـرا شــامل   هــا جهــش درصــد کــل    MEFV 80ژن 
ــال  Basar ). مطالعـــه11،15( ــاران در سـ ــان  2014و همکـ نشـ

حـداقل   یمـاران مبـتلا بـه عـروق کرونـر قلب ـ     یاز ب یداد در گروه
ــل جهــش دار از ژن    ــک آل ــود دارد  MEFVی ج ی). نتــا16(وج

ــزون  يهــایبررســ ــاقر MEFVژن  10اگ ــاران  يتوســط ب و همک
ــر  ی، نشــان داد در ب2018در ســال  ــه عــروق کرون ــتلا ب مــاران مب

ــ ــشزودرس  یقلبــ ــاجهــ و  V726A ،M680I، K695R يهــ
A744S ــذا ایشــا ت یریدر مــد توانــدیمــ هــاافتــهین یــع اســت ل

                                                             
1 Familial Mediterranean Fever 
2 Marenostrin 

د باشــد یــمف یصــیو تشخ یدرمــان يهــاروشمــاران و انتخــاب یب
 در جهــت غربــالگري يهــاتســتانجــام  رســدیمــبــه نظــر  ).17(

ــروز     ــگیري از ب ــل، پیش ــراد ناق ــابی اف ــاریبردی ــايم ــی  يه قلب
 شیو افــزابــر دولــت  شــدهلیــتحم يهــانــهیهزعروقــی، کــاهش 

بـا توجـه بـه     خواهـد بـود.   کننـده کمـک  ندهیآکیفیت زندگی در 
ــ زودرس در  یعــروق کرونــر قلبـ ـ  يهــايمــاریب يوع بــالایش

بـه نظـر    يار ضـرور ینـه بس ـ ین زمی ـان، انجـام پـژوهش در ا  یرانیا
ژن  يهــاجهـش  ییت شناسـا یــ. بــا در نظـر گـرفتن اهم  رسـد یم ـ

MEFV ــاوره و تع ــیدر مشـ ــولیـ ــان پروتوکـ ــان يهـ در  یدرمـ
مــاران یب يهــاخــانوادهو  یمــاران مبــتلا بــه عــروق کرونــر قلبــیب

. شــودیمــه یمــاران مشــکوك توصــیدر ب هــااگــزونکــل  یبررســ
ا فقـدان  ی ـحضـور   یمولکـول  یبررس ـن مطالعـه  ی ـجـام ا هـدف از ان 
مـــاران مبـــتلا یدر ب MEFVژن  2در اگـــزون  E148Qجهـــش 

  زودرس بود. یبه عروق کرونر قلب
  

  مواد و روش کار
دانشگاه ته اخلاق یکمپس از تصویب و اخذ مجوزهاي لازم از 

ن مطالعه در صورت یدر ا کنندهشرکتافراد  علوم پزشکی ارومیه،
افراد  انیاز م قین تحقیدر اانتخاب شدند.  یکتب نامهیترضاداشتن 
ع) ( دالشهدایسقلب حضرت  یدرمان یمرکز آموزشبه  کنندهمراجعه

 90، )یجان غربیه، استان آذربایه (ارومیاروم یدانشگاه علوم پزشک
 یمولکول یبررسجهت زودرس  یعروق کرونر قلبمار مبتلا به یب

داوطلبانه انتخاب  صورتبه MEFVدر اگزون دو ژن  E148Qجهش 
در افراد بر اساس انفارکتوس  یعروق کرونر قلب يهابیماري .شدند

عروق کرونر  يماریا بی) یقلب يهامیآنزش یوکارد حاد (افزایم
ر ط شرکت دی. شراشودیمکرونر شناخته  یوگرافیدر آنژ شدهثبت

ف ی، توص2014و همکاران در سال  Basarتوسط  یخوببهمطالعه 
 و یوگرافیاکوکارد يهاافتهی، ینیبال يهاافتهی). 16ده است (ش

د و یکرونر ثبت گرد یو گرافیانژ يهاافتهیو  یوگرافیالکتروکارد
عروق کرونر  عنوانبهدرصد  50ش از یکاهش قطر عروق کرونر ب

د شدنر عوامل مخدوشگر از مطالعه حذف ید و سایقلمداد گرد یقلب
 تریلیلیم 3-2ن مطالعه، یدر ا کنندهشرکتماران ی). از ب16،17(

 يحاو يتریلیلیم 15فالکون  يهالولهدر اخذ و  یطیخون مح
EDTA و تا روز استخراج  آوريجمعماده ضد انعقاد خون  عنوانبه

DNA شد. با  ينگهدار گرادسانتیدرجه  -20 يدر دما یژنوم ي
 جهش ین فراوانیشیج مطالعات پیبر اساس نتا نکهیتوجه به ا

E148Q (گروه کنترل نرمال) معادل  یرانیت افراد سالم ایدر جمع

3 Pyrin 
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ن مطالعه گروه کنترل انتخاب نشد ین شده است لذا در اییتع 09/0
ن یشیمطالعات پ يهاافتهیسه با یدر مقا موردنظرجهش  یو فراوان

با  یژنوم ي DNAماران، یب یطیاز خون مح ).18گردید (ز یآنال
). در 19شد (استخراج  "نمک اشباع "د استفاده از روش استاندار

حاصل توسط  DNA د ویگردد خلوص یتائ یژنوم ي DNAابتدا 
 یاختصاص مریبا استفاده از دو پرا موردنظره یدر ناح PCRدستگاه 

5'-atcttgggccctaaacgtgg-3' 5 و'-tccttcaggtccgcagatgc-3' 
 يهالهلو در سازي بهینه انجام از بعد PCR . واکنش)20شد (تکثیر 

تر شامل یکرولیم 25نهایی  در حجم يتریلیلیم 2/0اپندورف 
dNTPs  يمراز یم پلیکرومول، آنزیم 200با غلظت Taq 2/0 

مولار،  یلیم 50با غلظت  MgCl2تر یکرولیم 75/0تر، یکرولیم
DNA  مر با غلظت یاز هر پرا تریکرولیم 5/0نانو گرم،  100حدود در

 يتر برایکرو لیم 5/2زان یم به X10بافر  درنهایتمول و  پیکو 10
 CinnaGen PCR Master( دیهر واکنش انجام گرد

Kit,SinaClon Co., Iranجهش  ). درهضم آنزیمی براي تشخیص
E148Q محدودالاثر آنزیم از AvaI )Thermo Scientific (
 يمیکرولیتر 20. براي هضم آنزیمی در حجم)21شد (استفاده 

بافر  آنزیم محدودالاثر یک واحد و ،PCRمحصول میکرولیتر 10از
) استفاده شد. هضم آنزیمی 1Xآنزیم مربوط با غلظت یک واحد (

مطابق با بروشور  موردنظربه مدت  گرادسانتی يدرجه 37دردماي 
ی آنزیمبرش محصولات  يمشاهدهشرکت سازنده انجام گردید. براي 

 safe stain درصد با رنگ SinaClon Co., Iran( 5/2( از ژل آگاروز
)SinaClon Co., Iranسپس ژلها را تحت نور  .) استفاده شدUV 

ر لازم یشن تصاویومنتیم و با استفاده از دستگاه ژل داکیز کردیآنال
م، تعداد آلل ها و ژنوتایپ ها یبا شمارش مستقشد.  يثبت و نگهدار

  ن شد.ییتع موردنظر يهانمونهدر 
  

  هاافتهي
ــه  8/7مــار (یب 7 موردمطالعــهمــار یب 90از  درصــد) نســبت ب

ان یــاز م دیگــرعبــارتبــهگــوت بودنــد و یهتروز E148Qجهــش 
ــوزوم  180 ــیکروم ــوزوم ( 7 موردبررس ــد 9/3کروم  ) دارايدرص

ــد. در ا  ــش دار بودنـ ــل جهـ ــآلـ ــش یـ ــه جهـ  E148Qن مطالعـ
در  E148Qجهــش  یافــت نشــد. فراوانــیگــوت یهموز صــورتبــه

 46مــاران یب ینن س ـیانگی ـاسـت. م  0389/0مـار معـادل   یگـروه ب 
ز یـــنرمـــال و جهـــش دار و ن يآلـــل هــا  یســال بـــود. فراوانـ ــ

نشـان داده شـده    1مـرتبط در نمـودار شـماره     يهـا مورفیسمپلی
  است.

 

را نشان  یپیو ژنوتا یآلل یفراوان يپ ها و محور عمودیانواع آلل ها و ژنوتا یماران مطالعه شده. محور افقیدر ب e148qجهش  یفراوان ):۱( جدول
  .دهدیم

  گيرينتيجهبحث و 
 1زود رس عنوانبهسال  50از  ترکم یعروق کرونرقلب يماریب

زان یم یو گرافیآنژ يهاافتهیماران بر اساس ین بی. در اگرددیم یتلق
 یخطر سنت يفاکتورها. باشدیمدرصد  50عروق حداقل  یگرفتگ

                                                             
1 premature 

 يماریدن، بیگار کشیا، سیدمیپیس لیاز د اندعبارت يمارین بیا
وه و ی، عدم مصرف روزانه میو روان یاجتماع يفاکتورها ابت،ید

 یلیمنظم روزانه، سابقه فام یکیزیف يهافعالیتجات، و عدم یسبز
 يماریب). 1زودرس، و فشار خون بالا ( یعروق کرونرقلب يماریب
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 و ران برخوردار استیدر ا ییار بالایوع بسیاز ش یعروق کرونر قلب
وع یش یابیارز راًیاخ. ل استیدخ يمارین بیا ان در پاتوژنزیتصلب شر

 یعروق کرونر قلب يماریدر ب ياترانهیمدژن تب  يهاجهش
و همکاران در سال  يباقر .ن قرار گرفته استیمحقق موردتوجه

ماران مبتلا به عروق یرا در ب MEFVژن  10، اگزون شماره 2018
 یبایرزا ین توالییتع یق روش مولکولیزودرس از طر یکرونر قلب

 10ع در اگزون یشا يهاجهشج آن مطالعه نشان داد ینمودند. نتا
ج ینتا ).A744S )17و  V726A ،M680I، K695Rاز:  اندعبارت
 يهاجهشنشان داده است  2014و همکاران در سال  Basar مطالعه

دارد. در  يشتریوع بیماران عروق کرونر قلب شیدر ب MEFVژن 
کنترل نرمال در  عنوانبهفرد سالم  119 مار ویب 197شان، یمطالعه ا

زود  یص عروق کرونر قلبیمار با تشخیب 91سه گروه مطالعه شد. 
 45از  ترکمن گروه سن مردان یک قرار دادند. در ایرس را در گروه 

نفر  106سال بود. گروه دوم شامل  40از  ترکمسال و سن زنان 
سال بود. گروه سوم  50ش از یمرد با سن ب یمار عروق کرونر قلبیب

 طوربهگروه کنترل نرمال بود.  عنوانبهنفر از افراد سالم  119شامل 
ب ت يماریب یکیژنت يهاجهشن مطالعه از بابت ینفر در ا 316 یکل
 ،E148Q، E167D، T267I، M680I، M694I ياترانهیمد

M694V، V726A، I259V، K695R، A744S، R202Q و 
R761H ماران عروق یاز ب درصد8/41ن مطالعه یشدند. در ا یابیارز
 يبالا یماران عروق کرونر قلبیاز ب درصد16زود رس،  یکرونر قلب

 MEFVک جهش در ژن یگروه کنترل سالم  درصد2/20سال و  50
زود رس  یماران عروق کرونر قلبیجهش در ب نیترعیشاداشتند. 

بود. در درجه  درصد4/39زان یو به م R202Qگوت یجهش هتروز
و در درجه سوم  درصد1/13زان یبه م R202گوت یوم جهش هموزد

 يهاجهشبود.  درصد8/7زان یبه م M694Vگوت یجهش هتروز
زان یبه م K695R، درصد8/7زان یبه م E148Qگوت یهتروز

به  M694V/R202Q یبیگوت ترکیو جهش هتروز درصد8/7
، درصد2/5زان یبه م V726Aگوت ی، جهش هتروزدرصد2/5زان یم

R761H درصد6/2زان یبه م ،M680I درصد6/2زان یبه م ،I259V 
بود. در  درصد6/2زان یبه م R202Q/E148Qو  درصد6/2زان یبه م

با  R202Qگوت یزود رس جهش هتروز یماران عروق کرونر قلبیب
گوت یهتروز يهاجهشجهش بود.  نیترعیشا درصد1/47زان یم

E148Q  گوت یهتروز يهاجهشبود و  درصد5/23معادل
M694V، V726A، K695R،M680I،  وM694V/R202Q 

در  هاجهش نیترعیشابودند.  درصد8/5زان یک به میهر ترتیببه
 درصد3/58زان یبه م E148Qگوت یگروه کنترل سالم جهش هتروز

، درصد3/8زان یبه م M694V يهاجهش يبود. در درجه بعد

E148Q/E148Q گوتیهتروز يهاجهشبودند.  درصد3/8زان یبه م 
K695R ،A744S،I T177،E230K/R202Q و ،

M694V/R202Q 16بود ( درصد2/4زان یک به میهر .(Grimaldi 
مار انفارکتوس حاد یب 121به تعداد  2006و همکاران در سال 

 یکیژنت يهاجهشحضور  یوکارد را به جهت بررسیم
M694V،M694I  وV726A شان یج مطالعه اینمودند. نتا یابیارز

و  M694I يهاجهششان یا موردمطالعهت یمعنشان داد در ج
V726A  وجود ندارد و جهشM694V گوت به یهتروز صورتبه

). 22ع بود (یماران شایاز ب موردمطالعهت یدر جمع درصد12زان یم
ر یسا 10علاوه بر اگزون  دهدیمج مطالعه حاضر نشان ینتا

 یسقابل برر یعروق کرونر قلب يماریز در بین MEFVژن  يهااگزون
ماران عروق یدر ب MEFVژن  2اگزون  یابی. چنانکه ارزباشدیم

 صورتبه E148Qجهش  دهدیمدر مطالعه حاضر نشان  یکرونر قلب
درصد  9/3گر در ید یماران وبه عبارتیدرصد از ب 8/7گوت در یهتروز

 یشده وجود دارد. با در نظر گرفتن فراوان یبررس يهااز کروموزوم
 0389/0مار معادل ین مطالعه در گروه بیافته ای، E148Qجهش 

کنترل نرمال  يهاگروهر یسه با سایدر مقا يدارمعنیاست و تفاوت 
ن افراد سالم (کنترل یدر ب E148Qجهش  ی. فراواندهدینمنشان 

، یان، لبنير اشکنازیان غیهودی، یونانی، ی، ارمنی، عربیرانینرمال) ا
، 05/0 03/0، 0، 01/0 ،06/0، 09/0معادل  ترتیببهو ترك  يسور
 E148Qجه گرفت جهش ینت توانیم). 23( باشدیم 06/0و  06/0

 هموردمطالعمارن یدر ب یعروق کرونر قلب يماریخطر ب ياز فاکتورها
مطالعه حاضر عدم ثبت اطلاعات  يهاتیمحدوداز  ی. برخباشدینم

سوابق  به یز عدم دسترسیماران بود و نیب یو پزشک یکینیپاراکل
شان بود. یا يهاخانوادهماران و یب یو پزشک ي، اقتصادیماعاجت

و  ارهیمتغر یع و با توجه به سایاس وسید در مقیمطالعه جد یطراح
 ردد.ل گیتکم ین بررسیج ایاست تا نتا موردنیازل یدخ يفاکتورها

 
  يتشکر و قدردان

دانشگاه  ین طرح از طرف معاونت پژوهشیا يهانهیهزه یکل
ه ی). کل1748د (شماره گرانت: یه تقبل گردیمارو یعلوم پزشک

گاه دانش یقات پزشکیته اخلاق در تحقین طرح توسط کمیمراحل ا
 1394.138: یشد (کد اخلاق تأییده یاروم یعلوم پزشک

Ir.umsu.rec.یدرمان یمرکز آموزشهمکاران  یازتمامله یوسنی). بد 
مشارکت  ژهپرو نیا در که يه افرادیو کل ع)( دالشهدایسقلب حضرت 

  .شودیم یقدردان و تشکر داشتند،
حاضر تعارض در منافع وجود  يمقالهبراي  تعارض در منافع:

  .نداشت
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Abstract 
Background & Aims: Recent studies have shown that some of the MEFV gene mutations are common 
in patients with coronary artery disease. The present study was designed to investigate the presence or 
absence of E148Q mutation in exon 2 of MEFV gene in patients with premature coronary artery disease. 
Materials & Methods: In this study, 90 patients with coronary artery disease were voluntarily selected 
for molecular analysis of the E148Q mutation in the exon 2 of the MEFV gene. 2-3 ml of peripheral 
blood was collected in tubes containing EDTA. Genomic DNA was extracted using "salting out" 
method. RFLP-PCR was used to determine the E148Q mutation. 
Results: Of 90 patients studied, 7 (7.8%) patients were heterozygous for the E148Q mutation. In other 
words, of 180 chromosomes examined, 7 chromosomes (3.9%) had a mutated allele regarding E148Q 
mutation. In this study, the E148Q mutation was not found to be homozygote in tested samples. 
Conclusion: It can be concluded that E148Q mutation is not a risk factor for coronary artery disease in 
the tested group. 
Keywords: E148q Mutation, Mefv Gene, Premature Coronary Artery Disease 
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