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Techniques

 Karyotyping

 PCR/Sanger Sequencing

 Deletion/Duplication Analysis

• MLPA

• CGH-array

 Microsatellite instability

 Next-Gen Sequencing



Karyotyping

 Investigating the number and 

structure of chromosomes

 In high-grade tumors, there are 

changes in the number of 

structures and structures.

 In disorders such as Bloom 

syndrome, Fanconi anemia



PCR and Sanger sequencing



MLPA



Whole exome sequencing (NGS)



و پانل هاNGSآزمایش های 

بهکههستنداختلالاتیازهاییمثالزیرموارد
موردژنومکلیاژنتعدادیبررسیباوNGSروش

.گیرندمیقراربررسی

سرطانها•
تکاملیتاخیروذهنیناتوانی•
ارثیهایناشنوایی•
ارثیهاینابینایی•
ارثیمتابولیکهایبیماری•
استخوانیواسکلتیسیستمهایبیماری•
حرکتیهایمعلولیت•
مرکزیاعصابسیستمهایبیماری•
(ژنودرماتوزها)پوستژنتیکهایبیماری•

(…وهاآریتمی)قلبژنتیکهایبیماری•



Diagnosis

 Prenatal testing and prenatal expectations

 Prenatal testing

 in vitro fertilisation, via preimplantation genetic diagnosis

 Chorionic villus sampling

 amniocentesis

https://en.wikipedia.org/wiki/Prenatal_testing
https://en.wikipedia.org/wiki/In_vitro_fertilisation
https://en.wikipedia.org/wiki/Preimplantation_genetic_diagnosis
https://en.wikipedia.org/wiki/Chorionic_villus_sampling
https://en.wikipedia.org/wiki/Amniocentesis


NIPTو CVSآمنیوسنتز، 



اهداف تشخيص پيش از تولد

نيافتصورتدربارداريختماجازهوجنينيدورهدراختلالاتشناساييصرفاهدف
:شاملاهدافبلكهنيستجنيندرنقصي

1-بدنيادرخطرمعرضدرهايزوجبرايآگاهانهانتخابازايمحدودهكردنفراهم
اختلالباكودكيآوردن

2-پرخطرگروههايدربخصوصاضطرابازكاستنودادناطمينان

3-اختلالنوعيبهمبتلاوقوعشرفدرتولدمناسبادارهجهتزوجينبهاجازه

4-نتشطريقازمثانهانسدادرفع.تولدازپيشمبتلاهايجنيندرمانساختنمقدور
.گيردميراهاريهبهناپذيربرگشتآسيبجلويكهرحمدرگذاري





كاربردهاي تشخيص پيش از تولد

مادربالايسن
جديدكروموزومياختلالنوعيدچارقبليفرزند
والدينازيكيدركروموزوميساختمانياختلالوجود
يابيوشيمياييتحليلوتجزيهباكهژنتيكياختلاليكخانوادگيسابقهDNAاستممكن

شودرديادادهتشخيص
برايتولدازپيشتشخيصيآزمايشهيچكهجنسبهوابستهاختلالنوعيخانوادگيسابقه
نداردوجوآن
عصبيلولهنقايصخطر
مادرسرمغربالگري(MSS)سونوگرافيو



شيوه هاي تشخيص پيش از تولد 

تهاجميهايآزمايش
آمنيوسنتز
كوريونيپرزهايازبردارينمونه
كوردوسنتز
گزينيلانهازپيشژنتيكيتشخيص

تهاجميغيرهايآزمايش
مادرسرمپروتئينفيتوآلفا
مادرسرمغربالگري
سونوگرافي
مادرخونگردشازجنينيسلولهايكردنجدا



آمنيوسنتز

ودميشاطلاقسرنگتوسطشكم،راهازآمنيوتيكمايعازنمونهايكردنخارجبهآمينوسنتز.

خيصيتشآزمايشهايبرايراآنميتوانكهاستجنينيمنشاازسلولهاييحاويآمنيوتيك،مايع
.دادكشت

طبيعيوجنينهادتعدابارداري،سنجنين،حياتقابليتتاييدبرايسونوگرافيازآمينوسنتز،ازپيش
.ميشوداستفاده..وساختمانهابودن

15-16هفتههايدرعموماوسرپاييصورتبهآمينوسنتز
ربعلاوه.ميشودانجام،قاعدگيدورهآخرينروزاولينازپس

درAFPغلظتميتوان،جنينكروموزومهايتحليلوتجزيه
.كرديارزياببيماريهابعضيشناساييجهتراآمينوتيكمايع



آلفا فيتو پروتئين

AFPجرياناخلدبهوميشودتوليدكبددرعمدتاكهاستجنينيگليكوپروتئيننوعي
.رددميگدفعآمنيوتيكمايعبهادرارراهازهاكليهتوسطوميشودمنتقلجنينخون

AFPجريانوارد،جنين-مادريخونگردشوآمينوتيكپردههاي،جفتطريقاز
ودهر.سنجيدمادرسرمياآمينوتيكمايعدرراآنميتوانبنابراين.ميشودمادرخون

.هستندمفيدبسيارتولدازپيشتشخيصدرسنجش

در.نميباشداگرغلظتاينگليكوپروتئينزيادباشد،نشاندهندهبعضياختلالاتدرجني
.آزمايشآمينوسنتز،احتمالپارهشدنپردهآمينوتيكوسقطجنينوجوددارد



CVS

CVSبيناعموموشكميارحمگردنطريقازكوريونپرزدارناحيهازبافتيبردارينمونهشامل
ميبلاستوسيترويانيخارجبخشكهتروفوبلاستازپرزها.استبارداري12تا10هايهفته
.شوندميمشتقباشد،

اصليمزيتCVSدركهاستاينآمنيوسنتزبامقايسهدرCVS،باردارياوليهمراحلدرنتايج
.سنجيدمرحلهايندرتواننميراAFPاما.شوندميآماده

يمكهاستموزائيسمدرآناساسياشكال
.باشدكاذبياحقيقيموزائيسمتواند

استدرصد1تقريباآندرسقطخطر.



كوردوسنتز

بانافندبازجنينيخوننمونهمستقيمآوردنبدستبرايكهاستروشي،كوردوسنتز
اتداردنيازكشتروزچندبهصرفاجنينيخوننمونه.ميرودبكارسونوگرافيهدايت

.شوندفراهمخونيمطالعاتياكروموزوميتحليلوتجزيهبرايمناسبسلولهاي

موارديدر.استدادهنشانراجنينياختلالوجودكهسونوگرافيپيگيريبرايكوردوسنتز
اختلاليبرايDNAتشخيصوقتييابودهناموفقآمينوتيكمايعسلولهايكشتميرودبكار
پذيرامكان،استشناساييقابلجنينخونياپلاسماسلولهايبيوشيمياييآزمايشهايباكه

.نيست

3بارداريانجامميشودوميزانسقطجنيندراينروش19-21كوردوسنتزدرهفتههاي
.درصداست2-



ابل اختلالات متابوليكي ق
ز يا تشخيص با آمنيوسنت

CVS



تشخيص ژنتيكي پيش از لانه گزيني

بدنخارجدربارورسازيطيدرسيتوژنتيكييامولكوليفنونكاربرد(IVF)انتخاببراي
.استرحمداخلبهانتقالجهتخاصژنتيكيبيماريهايفاقدهاييرويان

6-8تومربلاسدرمنفردسلوليكازبردارينمونهباياقطبيجسمرويبرراآنتوانمي
.دادانجامIVFازپسسلولي

زنجيرهكنشواوسكانسهمانياترادفتعيينروشازاستفادهبامولكوليتحليلوتجزيه
باهمچنين.گيردصورتتواندميژنيتكاختلالاتبررسيجهتPCRيامرازپلياي

.پرداختكروموزومياختلالاتبررسيبهتوانميFISHازاستفاده

باشد،ميبلاستومروضعيتدرجنينسلامتوضعيتدهندهنشانهابررسيكهاينازپس
.دادانتقالمادررحمبهراآنتوانمي



مقدمه اي بر روشهاي غربالگري

برايهرخانمبارداراحتمالداشتنفرزنديبانقايصمادرزاديوجوددارد.

نيناگرچهايناحتمالخيليزيادنيستاماباانجامروشهايآزمايشگاهيكهخطريبرايج
اييندارندوبهتستهايغربالگريمعروفهستندميتوانتاحدزيادياينمواردراشناس

.كردواقداماتينظيرسقطدرمانيانجامداد

عمدهنقايصيكهدرغربالگريجنينشناساييميشوند:

13و21،18اختلالاتكروموزومي

اختلالاتنقايصلولهعصبيوناهنجاريهاياصليدراندامهايجنين



انواع تست هاي غربالگري

انواعآزمايشهايغربالگري
تستغربالگريسهماههاول-1
تستغربالگريسهماههدوم-2
تستتركيبيغربالگريسهماههاولودومبارداري-3
آزادجنينيدرخونمادرDNAتستهايمبتنيبر-4

درصداست90تا80احتمالخطاوجودداردودقتتشخيصدربهترينحالاتبين.

تنهاراهقطعيتعيينمبتلابودنيانبودنجنين،انجامآزمايشبراساسCVSوياآمنيوسنتز
.است



اولغربالگريسهماهه

13تاانتهايهفته11ازابتدايهفته

اندازهگيريPAPP-AوFree BHCG

اندازهگيريشاخصسونوگرافيبنامشفافيتپوستپشتگردن(NT)
درصد85قدرتتشخيصمعادل

رممجموعنتايجسونوگرافي،آزمايشخونمادروسنمادربايكديگردريكن
.افزارمخصوصواردميشودوريسكخطرمحاسبهميشود



اولسهماههنتايجغربالگري

رپايين،براساسنتايجغربالگريريسكخطردرخانمهايبارداربهسهدستهخط
.خطرمتوسطوبالادستهبنديميشود

خانمهاييكهريسكخطرپاييندارننيازبهانجامآزمايشهايبعديندارند

خانمهاييكهريسكخطرمتوسطدارندارجاعبرايغربالگريسهماههدوم

خانمهاييكهريسكخطربالادارندارجاعبرايانجامآزمايشهاCVSويا
آمنيوسنتز



ماههدومغربالگريسه

بارداري21تاانتهايهفته15ازابتدايهفته
انجامشود17تا15بهتراستبينهفتههاي.
اندازهگيريچهارماركرخونيIn A،uE3،hCGوAFP

درصدمواردسندرمداون80قدرتتشخيص

وددرصورتيكهريسكبالابرايجنينگزارششودانجامآمنيوسنتزتوصيهميش.

زتوصيهميدرصورتيكهاحتمالنقايصقلبيوجودداشتهباشدانجاماكوكارديوگرافيني
.شود



(Triple Tests)غربالگري سرم مادر با تست هاي سه گانه 



سونوگرافي

ناساييشوجنينارزيابيبرايتولدازپيشتشخيصدرافزونيروزاهميتسونوگرافي
.داردظاهريناهنجاريهاي

ميكندشناساييراقلوچندبارداريهايميسازد،مقدورراجنينسندقيقتعيينروشاين
شناساييبراي،دومماههسهدرآنازميتوانحتي.مينمايدتائيدراجنينحياتقابليتو

.كرداستفادهزياددقتباجنينجنس

ازوگرافيسونبازياديفراوانيباامروزهميباشد،مرسومشيوهكهشكمراهازسونوگرافي
.گرددارزيابيبارداريسنوجنينحياتقابليتتاميشودتكميلواژنراه

نوگرافيبرايارزيابيهايپيگيريكنندهدرازمدت،نتوانستهاندمدركيدالبرمضربودنسو
.جنينيامادرارائهدهند



سونوگرافي پيش از تولد براي اختلالات تک ژني 

يباشد،مناشناختهآنژنتيكيضايعهكهاستژنيتكاختلالنوعيخطرمعرضدرجنينوقتي
.باشدتولدازپيشتشخيصمقدورشيوهتنهاگاهياستممكنجزئيسونوگرافي

پلييهكلمانندمواردي.گرددجسمينقصيكباعثبيماريكهاستمفيدموارديدرسونوگرافي
غيرطبيعيناسليتدستگاهعصبي،لولهنقايصقلب،مادرزادينقايصپاچنبري،شكري،لبكيستيك،

.باشندميبررسيقابلكاملاداكتيليپليو

جنسيتتعيين
عيينتاين.بردبكارجنينجنسيتتعيينبرايبعدبهبارداري15هفتهازميتوانراسونوگرافي

جنسهبوابستهاختلالاتتولدازپيشتشخيصدرمهميكمكياسرآغازاستممكنجنسيت
.اشدبشدهاند،دادهتشخيصخطرافزايشمعرضدركهخانمهاييازگروهآنبراي(هموفيليمانند)



ياثر تشخيص پيش از تولد بر اداره بيماريهاي ژنتيك

ستاممكنوالدينندارد،وجوداختلالاتاكثربرايتولدازپيشموثردرمانكهآنجااز
.بگيرندبارداريختمبهتصميم

درصدباشندميتولدازپيشتشخيصعلتبهكهآنهاييانتخابي،هايسقطتماميبيندر
.دهندميتشكيلراكمي

بروزمگيرچشكاهشبه،انتخابيسقطباهمراهتولدازپيشتشخيص،جمعيتسطحدر
تيجمعيگروههايدرتالاسميبتاوتيساكسبيماريمانندجدياختلالاتازتعدادي
.استشدهمنجرمشخص

وهددكاهشرااختلالاتاينژنيفراوانينميتواندتولدازپيشتشخيصحالهربه
واستدادهافزايشجمعيتدررامضرژنهايازبرخيفراوانيمواقعازبعضيدرحتي



مسائل اخلاقي در تشخيص پيش از تولد

دادهاطميناننوالديبهوهستندطبيعيتولد،ازپيشتشخيصدريافتهها،موارداكثريتدر
مواردازكميدرصددرمتاسفانه.بودنخواهدنظرموردبيماريبهمبتلا،كودکكهميشود
اكثربرايتولدازپيشدرمانكهآنجااز.داردجدينقصجنينكهميشودمشخص
.بگيرندبارداريختمبهتصميماستممكنوالدينندارد،وجوداختلالات

استماربيخانوادهبرايبلكهنيستجمعيتبرايتولدازپيشتشخيصاصليمزيت.
ميكهموضوعاينازآگاهيباجدي،اختلاليبهمبتلافرزنديداشتنخطرمعرضدروالدين
هاييبارداريقادرندشوند،مطلعخودجنينابتلايعدمياابتلاازبرادارياوايلدرتوانند
.رفتندنميآنبارزيرصورتاينغيردركهباشندداشته

ازشپيهايتشخيصدردخيلاخلاقيموضوعاتبهبايدبهداشتيكارمندانووالدين
.باشندداشتهتوجهتولد





اصفهان خیابان شریعتی غربی: آدرس
09133286113:همراه دکتر خیراللهی

36269586-7و 09137216113: تلفن
geneazma.ir
@geneazma


