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Abstract 
Background: The health of the fetus during the 9 months of pregnancy is very important for every pregnant 

couple. Identifying carriers of the genetic diseases and their diagnosis before birth, controls the disease's prevalence 

and does not impose huge costs on the patient's family and community. This study aimed to evaluate the rapid 

prenatal diagnosis importance in the chromosomal abnormalities identification. 

Methods: 50 amniotic fluid samples were studied by karyotyping and fluorescence in situ hybridization (FISH). 

Karyotyping was performed on me taphase chromosomes to identify all the chromosomal abnormalities and FISH 

detected chromosomal abnormalities by using X and Y probs, as the rapid method. 

Results: We identified one cases of Down syndrome (2%), three cases of extension in the polymorphism region 

of P arms of chromosome 15(15p+) (6%), one cases of extension in the polymorphism region of chromosome 9 (9 

qh+) (2%), one case of peristaltic inversion in chromosome Y (2%), one case of XYY mosaic embryo, 46, XY /47, 

XYY variant (2%) and one case with the extra unknown segment on P arms of chromosome 15 (2%). 

Conclusion: FISH is a useful method with high sensitivity to provide rapid results for couples who don't have 

enough time to end their pregnancy legally. In cases of X-linked diseases, it is a reliable method to learn the sex of 

the fetus. FISH is not able to detect structural anomalies, therefore karyotyping is required for absolute right 

outcomes of chromosome abnormalities. 
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 چکیده
منظور کنترل   . بهداردبسیار اهمیت مادرزادی ژنتیکی و های  نظر ناهنجاری بررسی جنین از ماه بارداری و ۹طی  برای هر زوج باردار سلامت جنینزمینه: 

 به خانواده بیمار و اجتماع، شناسایی ناقلان و تشخیص پیش از تولد آنها ضروری است.  زیادهای  امعه و عدم تحمیل هزینههای ژنتیکی در ج شیوع بیماری
تا  ۴۱های  هفتهآمنیوسنتز در  .شدند (FISH)بررسی سیتوژنتیک روتین و سیتوژنتیک مولکولی  تیک باهمنمونه مایع آمنیو 05مطالعه حاضر در کار:  روش

روشی سریع با حساسیت بالا که با  FISH. شود انجام می های کروموزومی و ژنتیکی ناهنجاریبرای تشخیص های متافازی  بارداری با بررسی کروموزوم ۴۱
 رود. های جنسی به کار می های عددی کروموزوم برای تشخیص ناهنجاری Yو  Xهای  پروب استفاده از
مورفیسم بازوی کوتاه کروموزوم  در منطقه پلی extensionدرصد(، سه مورد جنین مبتلا به  ۲در این مطالعه یک مورد جنین مبتلا به سندرم داون ) ها: یافته

۴0 (۴0p+) (۱ یک مورد جنین مبتلا به ،)درصد extension ۹مورفیسم بازوی بلند کروموزوم  در منطقه پلی (۹qh+)  (۲ یک مورد جنی ،)ن مبتلا به درصد
درصد( و یک مورد جنین مبتلا  ۲) XYY /۱۱,XY,۱4، واریانتXYYدرصد(، یک مورد جنین مبتلا به موزاییسم  ۲) Yسانتریک در کروموزوم واژگونی پری

 درصد(  مشاهده شد.  ۲) ۴0کروموزوم  Pبه قطعه ناشناخته اضافی در بازوی 
 و به جنسهای وابسته  ندارند و همچنین در بیماری سیتوژنتیک روتینزمان کافی برای انجام تکنیک  تواند برای زوجینی کهمی FISHتکنیک  گیری: نتیجه

انجام وابستگی این تکنیک به  وجباری نخواهد بود، همین امر مهای ساخت قادر به تشخیص ناهنجاری FISHباشد.  داشته اهمیت در تعیین جنسیت جنین
 شود. های کروموزومی می ناهنجاریکاریوتایپ جهت تشخیص دقیق 

 
 های کروموزومی، هیبریداسیون فلورسانس درجا ناهنجاریکاریوتایپینگ،  ها: کلیدواژه

 
 روتین سیتوژنتیک های روش به جنینی آنومالی بالای ریسک با باردار های خانم مطالعه. ن رضوان حدیقه ،س ع رحمانی ،پ وحیدی نحوه استناد به این مقاله:

(karyotyping )مولکولی سیتوژنتیک و (FISH )های پروب کارگیری به با X و Y مجله . ایران شمالغرب مبتلایان در تشخیص های روش از هرکدام معایب و مزایا مقایسه و
  ۴۴0-۴51(:۴)۱3؛۴۱55پزشکی دانشگاه علوم پزشکی تبریز. 
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 مقدمه
طور بالقوه  آمده در ژنتیک، به عمل های به امروزه با پیشرفت

تمامی کروموزومی و های  نقص قبل از تولدامکان تشخیص 
ها شناسایی شده فراهم  در آن زا های ژنتیکی که ژن بیماری بیماری

ی در های ژنتیک منظور کنترل شیوع بیماری است. بنابراین به شده
در خصوص شناسایی ناقلان  یجامعه لازم است اقدامات

 ها صورت پذیرد. های ژنتیکی و تشخیص پیش از تولد آن بیماری
ترین راه پیشگیری از تولد  تشخیص پیش از تولد مطمئن (۴،۲)

های  بیماریو همچنین  های کروموزومی ناهنجاری نوزادان دارای
ها به والدین در  توصیه این روش. (3)است ارثی و مادرزادی 

تشخیص افراد  کنترل شیوع بیماری در جامعه، تشخیص ناقلین و
های تحمیلی  کرده و باعث کاهش هزینه زیادیموزاییسم کمک 

تشخیص  (۱)شود. ها می جامعه آنخانواده و ناشی از این بیماران به 
دهد که از وضعیت جنین  پیش از تولد به زوجین این فرصت را می

با  یا سقط درمانی خود مطلع شوند و در خصوص ادامه حاملگی
طور  . همینبگیرندجاری کشور تصمیم صحیح  توجه به قوانین

 زا های بیماری امکان داشتن فرزند سالم را برای زوجینی که ناقل ژن
 .(0) کند فراهم می هستند
 گروه تقسیم شوند: 3توانند به  های ژنتیکی می بیماری

 ژنی های تک بیماری (۴
 ژنیک های چندژنی و یا مولتی بیماری (۲

و  های عددی کروموزومی شامل ناهنجاریهای  ناهنجاری (3
 (۱) ساختاری

 
 های کروموزومی ناهنجاری

های  تولدهای زنده با ناهنجاری درصد 3 از نوزادان یادرصد  3
مبتلا  درصد نوزادان ۴تا  0/5حدود  و مادرزادی همراه خواهند بود

های کروموزومی سهم  ناهنجاری .هستند به اختلالات کروموزومی
دوران کودکی و خودی و بدخیمی  های خودبه بزرگی از سقط
های کروموزومی  درصد ناهنجاری ۹0 .دارند بربزرگسالی را در

صورت  ها به درصد آن 0های عددی و  صورت ناهنجاری به
درصد  ۲0. در این میان یابند بروز میهای ساختمانی  ریناهنجا

در  ۴های جنسی است ) های عددی مرتبط با کروموزوم ناهنجاری
 .(4)است Xها مرتبط با کروموزوم  درصد آن ۲5  ( که۱55

درصد علت ژنتیکی دارند پس آنالیز  45 های مادرزادی ناهنجاری
ها و اختلالات  کروموزومی یک جز کلیدی برای بررسی ناهنجاری

های  های مرتبط با ناهنجاری بیماری از. (1) ژنتیکی خواهد بود
( با Xتوان به سندرم ترنر )مونوزومی  های جنسی می کروموزوم

یا  درصد منجر به سقط ۹5نوزاد که  0555تا  ۲555در  ۴شیوع 
، کلاین ۴555در ۴با شیوع  XXXزنان   (۹)،شود مرده زایی می

 ۴با شیوع  XYYو مردان  ۴555در ۴( با شیوع XXYفلتر )مردان 

های وابسته به  توان به بیماری همچنین می. (۴5)اشاره کرد ۴555در
و دیستروفی عضلانی دوشن اشاره کرد که  مانند هموفیلی جنس

و ممکن است در  داشتهاین موارد تعیین جنسیت جنین اهمیت  در
 . (۴۴)کمک کند Xهای ژنتیکی مرتبط با  مدیریت بیماری

 
 بارداری پرخطر و فاکتورهای دخیل در آن

در تشخیص پیش از تولد های سال است که روش 35بیش از 
از  (.۴۲)است جهرداری پرخطر مورد توفاکتورهای با بازنان باردار 

نتایج غیرعادی توان به  فاکتورهای یک بارداری پرخطر می
های  سطح غیرطبیعی مارکرهای بیوشیمیایی در تستسونوگرافی، 

شدگی در یکی از والدین،  غربالگری، وارونگی و یا اضافه
 ،مکرر های سقط ناهنجاری کروموزومی در دیگر فرزندان خانواده،

تر  و از همه مهم های قبلی در حاملگیاختلالات کروموزومی سابقه 
تعیین همچنین  .(۴3،۴۱)ل مادر اشاره کردسا 30به سن بالای 

 محتمل استجنسیت در مواردی که بیماری وابسته به جنس 
 .(۴۴)فاکتوری برای یک بارداری پرخطر باشد دتوان می
 

 های تشخیصی پیش از تولد انواع روش
های تشخیص پیش از تولد باید شامل  معرفی روش

نه آن وتحلیل مزایای روش در مقابل معایب، اثربخشی و هزی تجزیه
ها بر  که بررسی آن دارندها مزایا و معایبی  باشد. همه این روش

تشخیص پیش از  های نتایج بارداری، ترغیب افراد به انجام تست
با توجه  .ها تاثیرگذار خواهد بود سلامت فرزندان و آینده آن تولد،

تشخیص پیش از  ،های ژنتیکی درمان قطعی ندارند به اینکه بیماری
های  ترل بیماریتولد و ختم قانونی بارداری بهترین روش برای کن

گیری از پرزهای  نمونهمنیوسنتز، آ. (۴0،۴۱)ژنتیکی خواهد بود
های  جدیدتر مانند  روش ، کاریوتایپینگ و(CVS) کوریونی
MLPA ،QF-PCR ،cfDNA  وFISH  از روش های تشخیصی

 . (۴4)پیش از تولد هستند
 

 تکنیک آمنیوسنتز
 ۴۱های  بین هفتهکه است  گیری نمونهآمنیوسنتز یک روش 

های کروموزومی و ژنتیکی  اریبرای تشخیص ناهنج بارداری ۴۱تا 
میزان کمی از مایع  .(0)شود انجام می لوله عصبی جنین قایصو ن

و تشخیص  برای آنالیز کروموزومی شده و اطراف جنین برداشته
 .(۴0)شود به آزمایشگاه ژنتیک ارسال می ژنی تک های بیماری

 
 کاریوتایپینگتکنیک 

متافازی های  بررسی کروموزوم ،این روشهدف از انجام 
این روش در تشخیص  .(۴0)مایع آمنیون کشت شده است



 999و همکاران /  وحیدی                  (     FISH( و سیتوژنتیک مولکولی )karyotypingهای سیتوژنتیک روتین ) های باردار با ریسک بالای آنومالی جنینی به روش مطالعه خانم 

 جنسی مانند های کروموزوم های تریزومیهای مرتبط با  ناهنجاری
دارد و دقت آن در  زیادیفلتر کاربرد  ر و کلاینسندرم ترن

 از آنجایی که (.۴1)درصد است ۹۹ها بیش از  تشخیص این بیماری
هفته(  ۴۹های کمتر از چهار ماه کامل ) در ایران تنها در بارداری

انجام  ، لذاشود پزشکی قانونی صادر میی توسط مجوز ختم باردار
 .(۴۹)شود توصیه می بارداری ۴۱تا  ۴۱های  بین هفته این آزمایش

 (FISH)درجا  فلورسانس هیبریداسیون تکنیک
های تشخیص پیش از تولد به سمت  دهه اخیر روش 3طی 

های  هایی با زمان کشت کم، بدون کشت و کروموزوم روش
 پنج توان می تکنیک این با حاضر، حال در .(۲5)رود تر می چگال

 سلول یک در زمان هم طور به را Yو  X، ۲۴، ۴1 ،۴3 کروموزوم
این  از توان می جنس نیز به وابسته های بیماری در .کرد ارزیابی
 و عددی کروموزومی های ناهنجاری و جنسیت تعیین برای تکنیک

خیلی سریع توسط نتیجه  دستیابی به .(۲۴)استفاده کرد ساختاری
آن را به استاندارد بوده و  این روشمزیت اصلی این تکنیک 

ها موجب  ت آمنیوسیت. عدم نیاز به کشکرده استطلایی تبدیل 
تکنیک  .(۲5)ساعت جواب آزمایش آماده شود ۲۱ طیشود که  می

FISH تر بوده ولی اطلاعات  سریع ینگنسبت به تکنیک کاریوتایپ
با توجه به . (۲۲)گذارد در اختیار می ینگکمتری نسبت به کاریوتایپ

روی  مطالعه ،زاداننو های کروموزومی در جنین و نجاریشیوع ناه
. داردز جایگاه بسیار مهمی های تشخیص پیش از تولد ا روش

ها مطالعات سیتوژنتیکی  جنینهمچنین با توجه به اهمیت سلامت 
نظر های ژنتیک ضروری به های مدرن در تمام آزمایشگاه با روش

های سیتوژنتیک روتین  روشرسد. در این مطالعه  می
کارگیری  با به (FISH)سیتوژنتیک مولکولی  و (کاریوتایپینگ)

. استفاده شده استها  برای شناسایی ناهنجاری Y و Xهای  پروب
ازه سقط در صورت وجود دو پاسخ همسان توسط با توجه به اج

عنوان یکی  به FISHبررسی دقت و صحت روش  سریع، دو روش
 الزامی است. سریعهای  از روش

 
 روش کار

بارداری پرخطر  با هایخانم مطالعهدر این  شده بررسی افراد
ناتالوژی به نمونه مایع آمنیون توسط متخصص پری 05 هستند.

سیتوژنتیک دکتر رحمانی ارجاع داده شده بودند که  آزمایشگاه 
و روش  کاریوتیپینگروش  ازلحاظ سیتوژنتیکی به همزمان ها نمونه

FISH  های  پروب استفاده ازباX ، Y  زنان  . شدندمطالعه  ۴1و
های های اولیه، سونوگرافی، تست باردار پس از انجام غربالگری

غربالگری بیوشیمیایی و مراجعه به پزشک متخصص، در صورت 
های  ها و داشتن هر یک از ریسک مثبت بودن نتیجه آزمایش

برای  از بیماران، گاهانهآفرم رضایت دریافت با بارداری پرخطر 
ناتولوژیست گیری به مراکز مجهز و پزشک متخصص پری نمونه

مایع آمنیون به آزمایشگاه  نمونهلیتر  میلی ۲5معرفی شدند. حدود 
 .شدها در بخش سیتوژنتیک انجام  یشارجاع داده شده و ادامه آزما

 
 کشت نمونه در محیط آمنیومکس

وجود های جنینی که در مایع آمنیون  در این مرحله ابتدا سلول
برای کشت نمونه از محیط کشت . شوند دارند از مایع جدا می

های کشت در  استفاده شد. فلاسکآمنیومکس استاندارد و تازه 
درجه  34درصد و دمای  ۲CO 0درصد و  11شرایط رطوبت 

ها به میزان کافی  رسیدن تعداد سلولگراد انکوبه شدند.  سانتی
روز طول  ۴۴تا  ۹جهت مطالعه، در کشت آمنیون به مدت 

 .ها در شرایط استریل انجام شد تمام کشت کشد. می
 

 مرحله هاروست
ای از چرخه سلولی که در آن  در مرحلهها  سلولرشد 
توسط )مرحله متافاز(،  هستندمطالعه   ها کشیده و قابل کروموزوم
 بعدی شامل و سپس نمونه وارد مراحلشود  متوقف میکلسماید 

آنالیز توسط آنالیزورهای  .شود و آنالیز می آمیزی گیری، رنگلام
شود و  مید مرحله چک گیرد و جواب در چن ای انجام می حرفه

 . برای اطمینان ازشود ه مییجواب نهایی ارا صورت سپس به
طور موازی در دو کشت  به بالاحصول نتیجه دقیق، تمام مراحل 

 .شود مجزا انجام می
 

 (FISH) سیتوژنتیکی مولکولی  تست

 نیاز بود. FISHلیتر نمونه مایع آمنیون برای آزمایش  میلی 0
های مبتلا به  ها درنهایت تشخیص جنین هدف از بررسی نمونه

 .است ۴1و  X، Yهای  های کروموزومی در کروموزوم ناهنجاری
تهیه  سایتوسلپروبه از شرکت  3های  برای انجام این تست کیت

برای انجام  هستند. های سانترومری پروب ،ها پروباین شد. 
و بعد  منتقل KCL هیپوتونیکبه محیط مایع آمنیون  FISHآزمایش 

 .شود میگیری  ، لامکردن وژ و فیکساز انجام سانتریوف

 
 تهیه لام

ها ریخته  روی لام هر نمونه تهیه شد. سلول هابرای لام  ۲
ها شستشو و فیکس  لام پپسین، و SSC شد و بعد از اضافه کردن 

شده روی  های خریداری پروب ،گیری مبعد از مرحله لاشدند. 
ها توسط  لام ، DNAو پس از اتصال پروب و  ها ریخته لام

ها  آنالیز لامشوند.  میکروسکوپ فلورسنس بررسی و آنالیز می
  .استسلول  ۴55ای حدود  شامل شمارش نقطه
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 ها یافته

 نتایج حاصل از تست سیتوژنتیکی روتین
سیتوژنتیک روتین  مورد بررسی نمونه مایع آمنیون 05در 

هایی به شرح  یها ناهنجار مورد از آن هشتدر  ،)کاریوتایپینگ(
 :زیر مشاهده شد

، سه مورد درصد( ۲مورد جنین مبتلا به سندرم داون ) یک
مورفیسم بازوی کوتاه  در منطقه پلی extensionجنین مبتلا به 

  مورد جنین مبتلا به یک،  درصد( ۱) (+۴0p) ۴0کروموزوم 
extension ۹کروموزوم  بلندمورفیسم بازوی  در منطقه پلی (۹qh+) 

سانتریک در  پریدرصد(، یک مورد جنین مبتلا به واژگونی  ۲)
 XYYدرصد(، یک مورد جنین مبتلا به موزاییسم  ۲) Y کروموزوم

یک مورد جنین مبتلا به  و XYY /۱۱,XY,۱4واریانتدرصد(  ۲)
 ۲) ۴0کروموزوم  Pقطعه ناشناخته اضافی در بازوی 

 (۱-3-۲-۴)شکلدرصد(.

 

 
 +XX;15p,۱۱کاریوتایپ  :1شکل 

 

 
 ۴0کروموزوم  Pقطعه ناشناخته اضافی در بازوی کاریوتایپ  :2شکل 

 

 
 Y (۱۱,XY;inv Y)سانتریک کروموزوم واژگونی پری :3شکل 

 
  +XY;9qh,۱۱کاریوتایپ  :4شکل

 
 نتایج حاصل از تست سیتوژنتیکی مولکولی

 ،مورد بررسی سیتوژنتیک مولکولینمونه مایع آمنیون  05در 
 ناهنجاری مورد یکهیچ ناهنجاری ساختاری مشاهده نشد و 

 :مشاهده شدبه شرح زیر  عددی
درصدXYY (۲  )یک مورد جنین مبتلا به موزاییسم 

 ۲۴با توجه به این که پروب کروموزوم  .XY /۱۱,XY,۱4واریانت
، جنین مبتلا به سندرم داون نبودموجود  در کیت خریداری شده

کنندگان  مراجعه خانوادگی و فردی اطلاعات بررسی مشاهده نشد.
سابقه سال داشتند.  30نفر از مادران سن بالای  هفده نشان داد که

کنندگان وجود داشت که شامل مراجعه قبلی در فرزند آنومالی یک
نفر از مادران سابقه سقط  معلولیت بود. شانزده بایک فرزند پسر 

 .داشتندناهنجاری  دارایمورد از والدین خویشاوندان  هفت .داشتند
آنومالی دیده شده در جنین  والدین، از مورد سهدر  همچنین

خویشاوندی  نسبت خود همسر با نفر از مادران ششمشاهده شد. 
بیست داشتند.  0خویشاوندی درجه  نفر نسبت سه و 3درجه 
شده بودند  آنومالی سونوگرافی بارداری، ۴۴ هفته در نفر وهشت

 باجنین  یک .داشتندمتر  میلی 0/۲ از ضخامت بیشتر مورد ششکه 
جنین  دوو کیست مغزی و مشکل قلبی  با جنین یک کلیه، آنومالی

 اول ماهه سه غربالگری اساس بر .شد شناسایی اکوژن قلبی با



 993و همکاران /  وحیدی                  (     FISH( و سیتوژنتیک مولکولی )karyotypingهای سیتوژنتیک روتین ) های باردار با ریسک بالای آنومالی جنینی به روش مطالعه خانم 

 نفر شش داون، سندرم خطر مادران نفر از بیست ویک بارداری،
 خطر نفر ششو  ۴3 خطر تریزومی نفر چهار، ۴1 خطر تریزومی

 .داشتند تنهایی به مادر سن واسطه به داون سندرم

 
 بحث

های تشخیصی پیش از  در روش ها دهه اخیر، پیشرفت 3طی 
ها و کاهش زمان کشت  تولد در راستای افزایش وضوح کروموزوم

های جدید به طرز چشمگیری باعث تغییر  معرفی فناوریبوده است. 
برای اختلالات های تشخیصی پیش از تولد  روشها و  در غربالگری

روی  یا ، دانیلا ناگوس مطالعه۲5۴۴در سال   .ژنتیکی شده است
های آمنیوسنتز  خانم باردار انجام داد. در این پژوهش از تکنیک ۴۴0۹

 ۹۱/۹۲انجام شده . با توجه به نتایج کاریوتیپ استفاده شد FISHو 
اختلالات درصد  05/۱که  داشتند، کاریوتیپ طبیعی درصد موارد

اختلالات ها  درصد جنین 0۱/۲ کروموزومی ساختاری و
هفده مورد  دهند: کروموزومی عددی را با توزیع زیر تشکیل می

مبتلا به   درصد(، دو مورد جنین 4۱/۴) ۲۴مبتلا به تریزومی   جنین
 X (۴/5مبتلا به تریزومی   مورد جنین درصد(، یک ۲/5) ۴1تریزومی 

درصد( مشاهده شد.  ۴/5) XXYمبتلا به   ، یک مورد جنین(درصد
درصد از حاملگی  ۱4/۹4نشان داد که  FISHو تحلیل   تجزیه

جاری ناهن درصد موارد 03/۲کروموزوم طبیعی داشتند و تنها 
مبتلا به ناهنجاری   مورد جنین ۴۹که  داشتندکروموزومی 

مبتلا به   مورد جنین 4درصد( و  10/۴های اتوزومال ) کروموزوم
با توجه به نتایج بود. درصد(  ۱1/5های جنسی ) ناهنجاری کروموزوم

 در این مطالعه و مطالعه حاضر، شده آمده از دو تکنیک مطرح دست به
در  FISHی اطمینان از صحت و دقت تکنیک بیشتری برا تحقیقات

اشیش  ، ۲5۴3 در سال نیاز است. های ساختاری ناسایی ناهنجاریش
ند. در این نفر انجام داد ۴۱3 روی ای و همکارانش مطالعه فوزدار

مطالعه  FISHهای آمنیوسنتز و  تکنیک با فرد ۴۴۱نمونه پژوهش 
مورد  3و تنها  گزارشدرصد  FISH 0/۹4 صحت تکنیک. شدند

درصد  ۱/۹۴نیوسنتز  صحت تکنیک آماما  .موزاییسم مشاهده شد
در . دنمونه بو ۴5در سلولی که علت آن شکست کشت  ارش شدگز

بررسی سیتوژنتیک مولکولی  نمونه مایع آمنیون 05حاضر،  مطالعه
(FISH و کاریوتایپینگ )که در تکنیک  شدندFISH  هیچ ناهنجاری

ساختاری مشاهده نشد. به علت عدم شکست کشت سلولی در 
مطالعه حاضر، تمام ناهنجاری های عددی و ساختاری توسط 

توسط نمونه موزاییسم  ۴تکنیک آمنیوسنتز شناسایی شدند. همچنین 
پین چانگ و ، هو۲5۴4در سال  هر دو روش شناسایی شد.

بالای مادر در درک بهتر از وضعیت سن  برایهمکارانش در تایوان 
ای  زن باردار مطالعه 3۴0۱45روی ه آمنیوسنتز، یمیان معیارهای ارا

جنین  4۱۱۲انجام دادند. از بین این تعداد نمونه بررسی شده 
مبتلا به   مورد جنین ۴۹۱4در نتایج مطالعه . داشتندناهنجاری 

  مورد جنین ۱۲۱، ۴3مبتلا به تریزومی   مورد جنین ۴41، ۲۴تریزومی 

 X ،3۹۴مبتلا به تریزومی   مورد جنین ۲۱۲، ۴1مبتلا به تریزومی 
مبتلا به مونوزومی   مورد جنین 031مبتلا به کلاین فیلتر،   مورد جنین

X  در این  مبتلا به جاکوب گزارش شده است.  مورد جنین ۴41و
که  داشتندسال  30سن بالای  کنندگان درصد مراجعه ۴۴/40مطالعه  

که بیشترین  ها ناهنجاری مشاهده شد رصد از آند ۴۱/۲در 
و بیشترین ناهنجاری جنسی  ۲۴ناهنجاری اتوزومال، تریزومی 

سن کنندگان  درصد مراجعه 3۱در مطالعه حاضر،  .بود Xمونوزومی 
ها ناهنجاری مشاهده  از آندرصد  ۴5که در  داشتندسال  30بالای 

. علت تفاوت ندهای ساختاری بود ناهنجاریها  که بیشترین آن شد
های  ار زیاد در تعداد نمونهدر نتایج دو مطالعه به دلیل تفاوت بسی

 است. شده بررسی
  گیری نتیجه

های  با توجه به نتایج گرفته شده در این مطالعه و نیز مقایسه
روشی سریع و  FISHتکنیک  ،ا مطالعات دیگریافته ب انجام
های عددی  اطمینان با حساسیت بالا در تشخیص ناهنجاری قابل

ندارند خواهد  برای انجام کاریوتایپ برای افرادی که زمان کافی
در تعیین جنسیت  و های وابسته به جنس بود. همچنین در بیماری

های ژنتیکی  و ممکن است در مدیریت بیماری داشتهاهمیت جنین 
های مثبت، این روش قادر  رغم جنبهند. علیک کمک Xمرتبط با 

های ساختاری در صورت نبود پروب  به تشخیص ناهنجاری
وابستگی آزمایش  وجبکه م نیستمربوط به آن ناهنجاری  خاص

انجام کاریوتایپ جهت تشخیص دقیق پیش از تولد  به
همچنین هزینه بالای این شود.  های کروموزومی می ناهنجاری

کاریوتایپ علاقه والدین به انجام آن را کم تکنیک نسبت به 
در روش کاریوتایپینگ حتی با وضوح بالای  با این حال کند. می

G-bandingکمتر از  ، حذف یا تکرارهایMb 0  معمولا در
های  ناهنجارییعنی  .شوند میکروسکوپ نوری تشخیص داده نمی

های جسمی و  ساختاری کروموزومی که ممکن است با ناتوانی
شود. همچنین اضطراب والدین به  همراه باشند شناسایی نمی نیذه

تواند از معایب دیگر  میعلت طولانی بودن زمان تشخیص 
درصد  ۴تا  0/5باشد. شکست در کشت سلولی  کاریوتایپینگ

ها  است. از سوی دیگر دقت آمنیوسنتز در تشخیص ناهنجاری
های تعدادی و تعداد بسیاری از  درصد بوده و تمام ناهنجاری 0/۹۹

در  های ساختاری در این روش قابل تشخیص هستند.ناهنجاری
عنوان تست  به FISH های سریع تشخیصی مانند این شرایط، روش

 FISH این است که آیا سوال .هستند تکمیلی در کنار کاریوتایپینگ
استفاده  تشخیصی پیش از تولدعنوان تست  تنهایی به تواند به می

که  دارند هایی های تشخیصی مزایا و محدودیت . همه روششود
ها، معرفی یک تکنیک سریع این سوال را ایجاد  با توجه به آن

 کند که آیا کاریوتایپ روشی ضروری در تمام موارد است یا نه. می
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 قدردانی
ژنتیک ارشناسی ارشد رشته کنامه  پایانحاضر نتیجه  مطالعه

نامه  پایاندر سامانه  ۴5۲35053۹۱۴553 که با کد است مولکولی
از کادر محترم . ثبت شده استدانشگاه آزاد اسلامی واحد تبریز 

در انجام این  ا راآزمایشگاه ژنتیک پزشکی دکتر رحمانی که م
 .کنیم تشکر می کردندیاری  تحقیق

 
 ملاحظات اخلاقی

 IR.TBZMED.REC.1397.258حاضر با کد اخلاقی  مطالعه
آذربایجان استان ، اخلاق دانشگاه علوم پزشکی تبریزدر کمیته 

با استانداردهای  انجام شده هایفرایند .است شدهتایید   شرقی
در رابطه با آزمایش های انسانی و بیانیه  مسئولاخلاقی کمیته 

گاهانه آفرم کتبی رضایت بیماران با دریافت  هلسینکی بوده است.
 بیمار وارد مطالعه شدند. ۴خود بیمار و یا بستگان درجه از 
 

 منابع مالی
 .منابع مالی ندارد

 
 منافع متقابل

که منافع متقابلی از تالیف و یا انتشار دارد  میلف اظهار وم
 .این مقاله ندارد

 
 مشارکت مؤلفان

 .ن و اجرا و تحلیل نتایج مطالعه طراحی، ،تالیف حیدیو .پ
ع.  .ندعهده داشت را ها دادهو  ها نمونه آوری جمع ضوانر .ح

 است. کردهیی مقاله را خوانده و تایید رحمانی نسخه نها
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