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ATMمعرفی ژن 
The protein encoded by this gene belongs to the PI3/PI4-kinase family. This protein is an important 

cell cycle checkpoint kinase that phosphorylates; thus, it functions as a regulator of a wide variety 

of downstream proteins, including tumor suppressor proteins p53 and BRCA1, checkpoint kinase 

CHK2, checkpoint proteins RAD17 and RAD9, and DNA repair protein NBS1. This protein and the 

closely related kinase ATR are thought to be master controllers of cell cycle checkpoint signaling 

pathways that are required for cell response to DNA damage and for genome stability. Mutations 

in this gene are associated with ataxia telangiectasia, an autosomal recessive disorder. 

این پروتئین یک کیناز بازرسی چرخه . است PI3/PI4-kinaseپروتئین کدگذاری شده توسط این ژن متعلق به خانواده 

ایین دستی، از جمله بنابراین، به عنوان تنظیم کننده طیف گسترده ای از پروتئین های پ. سلولی مهم است که فسفریله می شود

و  RAD17پروتئین های نقطه بازرسی ،CHK2نقطه بازرسی کیناز ،BRCA1و  p53پروتئین های سرکوب کننده تومور 

RAD9، و پروتئین ترمیمDNA NBS1 تصور می شود که این پروتئین و . عمل می کندATR  ،کیناز نزدیک به آن

و  DNAب کنترل کننده های اصلی مسیرهای سیگنال دهی نقطه بازرسی چرخه سلولی هستند که برای پاسخ سلولی به آسی

.تجهش در این ژن با آتاکسی تلانژکتازی، یک اختلال اتوزومال مغلوب مرتبط اس. پایداری ژنوم مورد نیاز هستند

2010ارائه شده در اگوست 



NCBI : مرکزملی اطلاعات بیوتکنولوژی آمریکا



ز در این اسلاید گزینه را ا

 All databasesروی 

 Geneبرداشته و گزینه 

را انتخاب میکنیم و ژن 

مورد نظر را جست و جو 

.میکنیم



1

2

یعنی این ژن در انسان است
1

نام های دیگر قابل جست و جو 

برای این ژن

2



در انسان و سایر گونها را ما مشاهده (ATM)در این صفحه وجود ژن مورد نظر 

میکنیم

گزینه اول مربوط به انسان و سایر موارد متعلق به سایر گونها است

گزینه انتخابی ما گزینه اول یعنی مربوط به انسان است



1
2

3

4

5

6

نماد ژن-1

نام کامل ژن-2

نوع ژن-3

ارگانیسم مد نظر-4

نامهای دیگراین ژن-5

خلاصه ای راجب -6

این ژن



جایگاه قرار گیری ژن در کروموزوم

باند .۱۱این ژن بر روی بازوی بلندکروموزوم شماره

قرار دارد۳زیرباند.۲۲اصلی

ژنهای همسایه ژن مورد 

پژوهش

q:بازوی بلند

P:بازوی کوتاه



ATMساختار سه بعدی پروتئین های ژن 



این جا اگزون ها را با خطوطی پررنگ میبینیم که شماره دسترسی هم کنار ان قرار دارد 



نمودار ایجاد شده توسط ژن در ایجاد بیماری و سایر موجودات در سن های مختلف



.نشان داده شده استNGکه با نماد  NCBIشناسه و کد اختصاصی این ژن در 



واریانت دارد۴این ژن 

که ما دو مورد از واریانتها را مورد 

واریانت ..برسی قرار میدهیم

۲و۱شماره

NM:

نماد کدهای توالی 

نوکلئوتیدی است



۱واریانت  FASTAفرمت 



ATMژن۱طرح گرافیکی قرار گرفتن اگزون ها در واریانت 



۲واریانتFASTAفرمت 



ATMژن۲طرح گرافیکی قرار گرفتن اگزون ها در واریانت 



۱انتتوالی نوکلئوتیدی واری



۲نتتوالی نوکلئوتیدی واریا



و بررسی میزان شباهت ATMبرای مقایسه توالی های نوکلئوتیدی دو واریانت ژن  

.استفاده میکنیم Nucleotide BLASTاین دو واریانت از ابزار



را در این دو کادر وارد (NM)کد توالی نوکلئوتیدی

.میکنیم

ا در توالی نوکلئوتیدی هر واریانت که مد نظر ما است ر

.این دو کادر قرار میدهیم

ر واریانتی که بلندتر است را در کادر اول قرا:نکته

.میدهیم

انجام داد هر واریانت را میتوان ب صورت تکی بلاست

.ما هر دو واریانت را باهم بلاست انجام میدهیم

صویر زمانی که تیک این گزینه را میزنیم دو کادر مثل ت

انت به ما نشان میدهد و ما میتوانیم بلاست برای دو واری

ما را انجام دهیم اما زمانی که این تیک برداشته شود به

فقط یک کادر نشان میدهد که برای بلاست برای یک

.واریانت است



2

1

میشودبا انتخاب این گزینه نتیجه بلاست در صفحه جدید باز1-

این گزینه را انتخاب کرده و منتظر نتیجه میمانیم2-



که کیفیت هم ترازی را نشان می دهدScore:236303عدد

هم ترازی معنادار است:صفر استE-valueمقدار

است% 100توالی 2درصد تطابق بین

ATMواریانت های ژن( BLAST)نتیجه بلاست



1

2
1واریانت:1

2واریانت:2

تطابق 2واریانت 120با باز208از باز1واریانت

دارد

یا فاصله وجود ندارد  Gapsدر بین این دو واریانت هیچ 

.است٪۱۰۰و درصد تطابق آنها



واریانت هاBLASTنتیجه 



واریانت هاBLASTنتیجه 



واریانت هاBLASTنتیجه 



واریانت هاBLASTنتیجه 



واریانت هاBLASTنتیجه 



واریانت هاBLASTنتیجه 



واریانت هاBLASTنتیجه 



واریانت هاBLASTنتیجه 



واریانت هاBLASTنتیجه 



واریانت هاBLASTنتیجه 



BLASTصحت سنجی 

رک در این کادر توالی نوکلئوتیدی مشت

را وارد میکنیم۲و۱واریانت 



واریانت ها BLASTنتیجه صحت سنجی 



طراحی پرایمر



BLASTطراحی پرایمر نقاط مشترک 

رک در این کادر توالی نوکلئوتیدی مشت

را وارد میکنیم۲و۱واریانت 



2 1 دبا انتخاب این گزینه نتیجه پرایمر در صفحه جدید باز میشو1-

این گزینه را انتخاب کرده و منتظر نتیجه میمانیم2-



BLASTطراحی پرایمر نقاط مشترک 



BLASTطرح گرافیکی پرایمر طراحی شده نقاط مشترک 



این پرایمر مناسب نیست

.نوکلئوتید است25-18طول پرایمر بین

.درصد است60-40حدوداGCمحتوای

.درجه سانتی گراد است65-55دمای ذوب بین

.است4-0بینS.Cبازه عددی

.است2-0بینS.3Gبازه عددی



این پرایمر مناسب نیست



این پرایمر مناسب نیست







این پرایمر مناسب است











دراین مرحله توالی هایATMصحت سنجی پرایمر طراحی شده برای نقاط مشترک واریانت های ژن

REVERSE  وFORWARDپرایمر مناسب را وارد می کنیم.



نتیجه صحت سنجی پرایمر طراحی شده مد نظر



1طراحی پرایمر واریانت 

را در این ۱توالی نوکلئوتیدی واریانت 

کادر وارد میکنیم



ATMژن1طرح گرافیکی پرایمرهای واریانت



پرایمرهای مناسب

25-18طول پرایمر بین

.نوکلئوتید است

60-40حدوداGCمحتوای

.درصد است

درجه 65-55دمای ذوب بین

.سانتی گراد است

.است4-0بینS.Cبازه عددی

.است2-0بینS.3Gبازه عددی



پرایمرهای مناسب



پرایمرهای مناسب



پرایمر مناسب



پرایمرهای نامناسب



پرایمر نامناسب



صحت سنجی پرایمر طراحی شده

پرایمر reverseوforwardبا وارد کردن توالی 

.مناسب ان را صحت سنجی میکنیم



احی نتیجه صحت سنجی پرایمر طر

شده مد نظر



پایان


