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 مقاله پژوهشي 

 یمطالعه مقطع کی :یکیژنت يهايماریبص ین سطح تشخیپ در اولیوتیتست کار تیاهم یبررس
  

  ١يفاطمه کشاورز
 

  17/12/1397تاریخ پذیرش  14/10/1397تاریخ دریافت 
 
 يدهچک

پ يوتيکار يق حاضر بررسي. هدف از تحقباشديم يکياختلالات ژنت صيگام در تشخ نياول عنوانبه يموارد متعددپ در يوتيکار يبررس :هدف و زمينهپيش
 است. يکيک اختلال ژنتياز احتمال  ياز افراد با موارد متعدد يتعداد

و  يذهن يماندگعقبن افراد مبتلا به ياز والد يکتب ينامهتيرضالازم و  ي. پس از اخذ مجوزهاباشديم يمقطع - يفيمطالعه حاضر از نوع توص :هاروشمواد و 
فرد مبتلا  ۴۰مرد، ۷۶و  زن ۱۲۴شامل  يست فرد با سابقه سقط مکرر و ناباروريآمد. از دو به عمل يريگنمونهو مبتلا به سرطان،  يخود افراد با مشکلات نابارور

 ن شد.يين افراد تعيا پيوتيک کاريتوژنتي، نمونه خون اخذ شد و سپس به روش سيذهن يماندگعقبفرد مبتلا به  ۱۸۰ به همراه هاسرطانبه انواع 

و  شکننده) x نفر سندرم ٤و  ينفر اختلال ساختار ٨( يکروموزومک اختلال ينفر ناقل  ١٢)درصد٦/٦( يذهن يماندگعقبنفر مبتلا به  ١٨٠: از هاافتهي
 )درصد٣١( ٦٢پ سالم و يوتيکار) نفر درصد۶۹(۱۳۸ نيجنسقطو  يفرد مبتلا به اختلال نابارور ٢٠٠ن از يهمچن بودند. پ سالميوتيکار ينفر دارا ١٧٢)درصد٤/٩٢(

  مشاهده شد. يکروموزوم يي) جابجادرصد٠,٨مورد ( ٢مبتلا به سرطان تنها در  ماريب ٤٠ان يبودند. در م يص کروموزومياز نقا يکي ينفر دارا
نفر مشاهده  ۴۲۰پ يوتيدر کار )X يشکنندگ ياختلال ساختار ۱در سرطان و  ۲، يذهن يماندگعقبدر  ۸ ،يدر نابارور ۶۲( ير کروموزومييتغ ٧٣: يريگجهينت

وم سرطان لز و يذهن يماندگعقببا  ارتباطدر  دهديمنشان  نيجنسقطو  يت در مشکلات نابارورين اهميشتريپ را با بيوتايجه لزوم انجام کارين نتيا .شد
  شتر است.يقات بيتحق

 يذهن يماندگعقبپ، سرطان، يوتي، کاري، نابارورنيجنسقط: يديواژگان کل

  
 ١٣٩٨ ارديبهشت، ۱۳۰-۱۳۹ ، صدوم شماره، ماسيدوره ، يهارومي پزشکمجله 

  
  ۰۸۷۳۳۲۸۷۶۵۲ران، تلفن:ي، سنندج، ايواحد سنندج، دانشگاه آزاد اسلام: آدرس مکاتبه

Email: fkeshavarzi@iausdj.ac.ir 

  
  مقدمه
ر يک فرد است، تصاوي يهاکروموزوماز  يريپ ارائه تصويوتيکار

از بزرگ به  ياگراميدک يو در  افزارنرما يکروسکوپ يق مياز طر
در  يهاسلول يشدهمتراکم  يهاکروموزوم. اندشدهده يچکوچک 
 يرسبرقابل يراحتبهمتافاز و پروفاز  يمرحلهم انسان، در يحال تقس

 شکل و تعداد، ن اندازهييتع يبرا يتست پيوتيکار ).١( باشنديم
 يعيرطبيا اشکال غيکاهش  ،شي. افزاسلول استک يدر  هاکروموزوم

و  زيتما ،در رشد يجاد مشکلاتيباعث ا توانديم يقطعات کروموزوم
 ١٩٥٩و همکاران در سال  لوژن ).٢شود (ک فرد ياعمال مختلف بدن 

 و از آن زمان به بعد، )٣دادند (گزارش  را ين اختلال کروموزومياول
ست ص درخواين گام در تشخياول معمولاًافراد  يکيژنت يهايبررسدر 

پ يوتيک کاري). معمولاً افراد مبتلا به ٤است (پ يوتيکار يک بررسي
ژه، قبل از اينكه شباهت به والدين خود داشته باشند، يو يعيرطبيغ

                                                             
  راني، سنندج، ايدانشگاه آزاد اسلامواحد سنندج، شناسی، ست يگروه زار، يدانش ١

 هاومکروموزبا كاريوتايپ يكسان دارند.  يشباهت بيشتري به فرد
سوارند، هرگونه  هاآنسلول بر روي  يهاژنساختارهايي هستند كه 

). ٥شود (ممکن است باعث ايجاد ناهنجاري  هانياتغيير در ساختار 
 اندرتعبا کيژنت و مشاورهپ يوتيکارل درخواست يدلاطبق پروتکل 

که مبتلا  ييهاخانواده ،سال ۳۵ يسال و بالا ۱۸ش از يپ يباردار از:
 کيبستگان درجها يواضح در فرد  يکروموزوم يک ناهنجاريبه 

ل نوزاد ي، مرگ بدون دلييمرده زا، يي، نازاسقط مکرر)، ٦هستند (
و  يناتوان ،يتناسلاختلال در روند بلوغ و ابهام د، بعد از تول

 ل ويدل کان بدونينزدا يدر خانواده و  يو جسم يذهن يهايتوانکم
 لوله نفس، هيا آمنوره اوليانه و يعادت ماه ينامنظم، ا ناشناختهي

د ق يا بلندي يمانند کوتاه ي، وجود مشکلات)٧رشد ( اختلال ،يعصب
که در  يافراد، )يعياز حد طب ترکوتاها ي تربزرگ يوپاهادست(

 يافراد، فرزندان معلول بدون علت مشخص وجود دارد شانخانواده
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نان ز، ک ناشناخته دارنديژنت يهايماريب هاآنکه خانواده و بستگان 
احتمال فرزند  يغربالگر يهاشيآزماج يکه بر اساس نتا يباردار

ا زن يمرد ، دارند IVF که قصد انجام ينيزوج، ناهنجار دارند
در  يسم کروموزوميشواهد وجود موزائ، ا تخمکياهداکننده اسپرم 

 و يليمانند هموف ييهايماريبافراد ناقل ژن  ييشناسا ، ک فردي
، يتلانزکتاز يشکننده، آتاکس X سندرم، شکل يداس يخونکم

اختلالات  يشواهد وجود حالات ناقل، ها)يخون (لوسم يهاسرطان
اختلالات ، يعضلان-يعصب اختلالات ،يليازدواج فام، يکروموزوم

موارد  ،هااندام يعير طبيظاهر غ، يا آزواسپرمي يگواسپرميال ،،يرفتار
 يکيموارد ژنت، هاخانمک در يستيک يسندرم تخمدان پل يکيژنت

و، ن فلتر، داون، پاتير (ترنر، کلاينظ ييهاسندرم ،تخمدان يينارسا
شواهد وجود اختلالات ، شنيکيشن/داپليليکروديم، ادوارد...)

پ فرد مبتلا در دسترس يوتيشاوندان که کاريدر خو يکروموزوم
ص اختلالات يتشخ ي. امروزه برا)٨ – ١٠( باشديمو...  باشدينم

 ،از جمله يگريد يهاکيتکنپ ساده يوتيعلاوه بر کار يکروموزوم
 يهاسندرم يبررس يبرا Array CGHا ي يمولکول پيوتيکار
از  يناش ي، اختلالات کروموزوميذهن يهايماندگ، عقب يکيژنت

ها،  يز همتا سازي، رهاحذفز يص ريو تشخ ي، لوسمهاسرطان
 رات شماره نسخه سابيينامتعادل و تغ يها ي، جابجائيديوپلوئيآن

ص يتشخ يبرا FISH نيهمچن )،۹ - ۶( يش سانترومريو پ يتلومر
س، يبروزيک فيستي، سPKU، ير تالاسميش از تولد نظيپ
 يهايماريبر يو سا SMA، يليدوشنوبکر، هموف يعضلان يستروفيد

 يهاتستمت يبا توجه به بالا بودن ق يول ).۱۰( روديمبکار  يکيژنت
ح يک ترجين ژنتيشگاهها مشاوريدر اکثر آزما ير و عدم دسترسياخ
پ ساده باشد. در يوتيک کاري ين اقدام در خواستياول دهنديم

فرد با اختلال  ۲۰۰در  ياختلالات کروموزوموع يش يق جاريتحق
 ۱۸۰متعددو  يهاسرطانمبتلا به  نفر ۴۰ا سقط مکرر،يو  ينابارور

 يشکننده بررس Xا مشکوک به سندرم يو  يذهن يماندگعقببا  فرد
  شده است.

  
 مواد و روش کار

 پس .باشديم يمقطع - يفي: مطالعه حاضر از نوع توصهانمونه
 يو علوم پزشک يستيلازم از مراکز بهز ياز اخذ مجوزها

به  ن افراد مبتلاياز والد يکتب ينامهتيرضا مختلف و يهاشهرستان
و مبتلا به  يو خود افراد با مشکلات نابارور يذهن يماندگعقب

خون  يسيس ۵آمد. نمونه که شامل  به عمل يريگنمونهسرطان، 
از ينن سيانگيبا م يرمار با سابقه سقط مکرر و نابارويب ۲۰۰ بود از
فرد مبتلا  ۴۰مرد، ۷۶و  زن نفر ۱۲۴غرب کشور شامل  يهااستان

فرد  ۱۸۰ ن از استان کردستان، به همراهيبا سن ب هاسرطانبه انواع 
، ۷۰تا  ۵۰ يهوشب يعمدتاً پسر، و ضر يذهن يماندگعقبمبتلا به 

ک يتوژنتياز نقاط مختلف کشور، اخذ شدو سپس به روش س
  ن شد.ييافراد تع پيوتيکار

  پ:يوتيه کاريمراحل ته
 ن شستشو دادهيبا محلول هپار يتريل يليم ۱۰ يهاسرنگابتدا 

 يل منتقل شده و در دماياستر يهاوبيتبه  هانمونهسپس  شدند.
°C۴ شدند. در ادامه  يساعت) نگه دار ۷ش (حداکثر يتا زمان آزما

 شدندنه هموژن يمخصوص هپار يهالولهخون که در  ينمونهابتدا 
هر  يبرا .شوديمن کار باعث مخلوط شدن پلاسما با نمونه خون يا
 هالولهاز  يکي به انتخاب شد. يسيس ١٥عدد لوله فالکون  ٢ ماريب

 hamf10 يسيس ٤، (new borne cell serumسرم ( يسيس ١

 ٥گر يد يلولهدر اضافه شد. محرک کشت) (PHA يسيس ٠,١و 
شامل  يمغذ کاملاًط يک محيدکه يگرداضافه  pbmax يسيس

لاندا نمونه خون  ٥٠٠هر لوله  در سپس .باشديممحرک کشت هم 
صورت  ن است که درياجداگانه  يلوله ٢ استفاده از ليدلشد (خته ير

جام از ان پس گر استفاده شود).يد يلوله هالولهاز  يکيرشد نکردن 
 ساعت ٧٢درجه به مدت  ٣٧نمونه در انکوباتور  يحاو يهالولهکشت 
ساعت  ٧٢پس از گذشت  هانمونههاروست  جهت دند.يگرد ينگه دار

لاندا  ١٢٠هاروست ابتدا به هر لوله مقدار  يمرحلهدن به يو رس
درجه نگه  ٣٧ يقه در بن ماريدق ١٢ دوبه مدتياضافه گردد يکلسم

کسان يقه هر دو لوله يدق ١٢قه از يدق ٥پس از گذشت  شدند. يدار
زمان به ن مرحله هر لوله رشد خود را کرده و ي(چون در ا شدند

 يکيدو لوله  يداشتن رسوب کاف يبراجه يدر نت دهيرسهاروست 
) اندشده يکين زمان ي(که در ا هالولهقه يدق ١٢پس از اتمام  .)شد
قه يدق ١٠از  پس شدند.وژيفيقهسانتريدق ١٠و زمان  ١٥٠٠دور با 

 حال شد.. ختهير ييورده و محلول روآوژ در يفيرا از سانتر هالوله
 pbs يتريل يليم ۱۰۰در  kclپودر  گرم ٠,٧٥( کيپوتونيهامحلول 

و به مدت د يگرداضافه  هالولهبه  يسيس ١٤مقدار  ) بهشوديمحل 
 ٢٥ان يپس از پا قرار گرفتند.درجه  ٣٧ يقه در بن ماريدق ٢٥
 يهاسلولکس شدن يجهت ف( کسيفمحلول  يسيس ١ ،قهيدق

به مدت  خته شد وير )ک رخ دادهيپوتونيها يمرحلهکه در  متورم
 ١٠ان يپس از پا وژ قرار گرفتند.يفيسانتر ١٥٠٠دور در قه يدق ١٠
 ١٠ه ابتدا ک يطوربه شدند. پتيپهانمونه  ييشه ايپت شيقه با پيدق

 کساتورياضافه کردن ف با اضافه شد. هالوله بهرام آرام اتورآکسيقطره ف
و متافاز ها از ز شدنديل يبه آرامکس شده يف يکردهباد  يهاسلول
به مدت  هانمونهپت کردن يان پيپس از پا. شونديمخارج  هاسلول

 وبرس به ن مرحلهيپس از ا شدندوژ يفيسانتر ١٥٠٠دور با قه يدق ١٠
 يسيس ٥ اضافه شدندپس ازاتوراضافه شد. کسيف يسيس ٥ حاصل

دند. پس يگردوژ يفيسانتر ١٥٠٠دور  با قهيدق ١٠ هانمونهاتور کسيف
 بودند. يريلامگ آماده هانمونه وژيفيان سانترياز پا

  :نگيبند G يزيو رنگ آم يريلامگيمرحله 
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ط مرطوب جهت باز شدن کامل متافازها يک محين مرحله يا در
قه يدق ٣٠ .شوديماز دستگاه بخور استفاده  منظور نيبد .لازم است

ه ط بيرطوبت مح تا گردديمروشن  قبل از شروع کار دستگاه بخور
خور ب يسپس جلو شدهز يل تميبا گاز استر هالام حد مطلوب برسد.

قطره  ٣تا  ٢ض ياز نمونه مر هالامپس از مرطوب شدن  شد. گرفته
 هاقطرهکه سطح لام را بپوشاند و  ييااندازهبه( خته شديرلام  يرو
قطره  ٢ هاآن يرو هاقطرهختن يپس از ر .)فتندينگر يهمد يرو
ابت لام ث يرورا و متافازها  هاسلولکساتور يخته شد. فياتور رکسيف
 رد .شوديمده يکروسکوپ دير ميبعد از خشک شدن لام ز. کنديم
 PBS يسيس ٥٠ن توسط يپسيگرم از پودر تر ٠,٥ن مرحله ابتدا يا

 ١٠، سپس شوديمدر نظر گرفته  استوک عنوانبهکه  ديدحل گر
به حجم رسانده و  PBS يسيس ٩٠توسط  استوک از يسيس

قرار  ساعت ٧تا  ٥ن يدرجه ب ٧٠در انکوباتور  قبلاًرا که  دهاياسلا
پس  گرفت.ه قرار يثان ٣٠ن محلول به مدت يدرون ا بودندشده  داده

 يتا اثر خوردگشدند گذاشته  PBSدرون ع يدها سريه اسلايثان ٣٠از 
 خارج شدند. سپس PBS دها ازين برود، بعد از آن اسلاين از بيپسيتر
ق شده يرق PBS که با درصد١٠مسا يگ قه با رنگيدق ٣مدت  هب

 .دنديگرد رنگ
  پ:يوتيز کاريآنال

ست  کيکروسکوپ ابتدا ير ميپ در زيوتيکار يبه منظور بررس
همولوگ  يهاکروموزومشدند. سپس  ييشناسا هاکروموزوماز 

دند. در ادامه يگرد ييشناسا هاکروموزومشده و جفت  ييشناسا
معمول با استفاده  طوربهشدند.  ييشناسا هاکروموزوم يهايناهنجار

قرار گرفت و در  يموردبررسمتافاز  ٢٠مار يهر ب يکروسکپ براياز م

ج ثبت يشد و نتا يمتافاز بررس ٥٠ سم تعداديصورت مشاهده موزائ
پسر که مشکوک به  ۸۰ ين از عقب ماندگان ذهنيهمچند. يگرد

شکننده  xپسندرم يوتيشکننده بودند با روش مربوط به کار xسندرم 
  ).شدند ( يهم بررس

  
  هاافتهي

نفر ناقل  ١٢)درصد٦/٦( يذهن يماندگعقبنفر مبتلا به  ١٨٠از 
نفر  ٤و  يو تعداد ياختلال ساختار نفر ٨( يکروموزومک اختلال ي

پ يوتيکار يه داراينفر بق ١٧٢)درصد٤/٩٢و ( شکننده) x سندرم
نفر  ۴شکننده تنها  Xمرد مشکوک به سندرم  ٨٠بودند. از  سالم

کوتاه داشتند.  يبازو يرا در انتها Xکروموزوم  يشکنندگ هاآن
، Xپ سندرم يوتيکه با روش کار ينفر ۸۰از  کدامچيهبعلاوه، 

با اختلال  شدهييشناسانفر  ۸قرار گرفتند جزو  يموردبررس
 يفرد مبتلا به اختلال نابارور ٢٠٠ن از يهمچن نبودند. يکروموزوم

) درصد٣١( ٦٢پ سالم و يوتيکار ) نفردرصد۶۹(۱۳۸ نيجنسقطو 
نفر مبتلا  ٤٠ان يم در بودند. يص کروموزومياز نقا يکي ينفر دارا

مشاهده  يکروموزوم يي) جابجادرصد٠,٨مورد ( ٢به سرطان تنها در 
 ۸،يدر نابارور ۶۲( ٧٣ ،٤٢٠ن يپ ايوتياز کار بعلاوه ).١جدول شد (

 )مرد) ۴در  X يشکنندگ ۱در سرطان و  ۲، يذهن يماندگعقبدر 
 ٧( يوارونگرات از نوع يين تغيمشاهده شد. ا ير کروموزومييتغ

) ٤٣( ييجابجا) و ١٢( يشدگحذفمورد)،  ١٠( يشدگاضافهمورد)، 
 يدارا ٣ن بود که کروموزوم شماره يگر ايج دي). از نتا٢جدول بود (

 Y کروموزومو  ١٨، ١٧، ١٦ يهاکروموزومرات و يين تغيشتريب
  ر بودند.ييفاقد تغ يجنس

 
، نيجنسقط، ينابارور يکيبا مشکل ژنت يموردبررسپ ساده در افراد يوتيبه روش کار شدهمشاهده يست اختلالات کروموزوميل ):۱( جدول

  و سرطان يذهن يماندگعقب

مشکل 
  يکيژنت

تعداد 
افراد با 

پ يوتيکار
  سالم

تعداد 
افراد با 

 پيوتيکار
  رمعموليغ

تعداد 
  کل

  ياختلال کروموزوم

و  ينابارور
  نيجنسقط

٢٠٠  ٦٢  ١٣٨  

46, xx, inv (3) (q21q26), 46, xx, inv (3) (q22q24), 46, xx, inv (10), (p11.2q21.2), 

46,xx,inv (3;1)(p12p21), 46,xy, inv(9)(p11:q12), 46, xy, inv (9) (p11: q12), 46,xx, 

inv(9)(p11:q13),46, xy, ins (2) (p13q21q31), 46, xy, ins (13) (q14.2q21.1), 46, xy, 

ins (12), 46, xy, ins (7) (q21.1), 46xx, ins (6) (q16.1), 46, xy, ins (9) (q34.2),46, xx, 

ins (3) (4;10) (q13.1q21.3), 46, xx, ins (8) (q24.2), 46, xx, ins (9;3) (p12p14.1), 46, 

xx, ins (7) (q21.1), 46, XY, ins(11q), 46, xy, del(x)(p21p21), 46, xy, del (7) 

(q11.2p15.2), 45, xx.-22, 46, xy, del (3) (p25.2), 46, xy, del (5) (q13), 46, xx, del (2) 

(p21p21), 46, xx, del (3) (p13p31), 46, xx, del (1) (q12q25), 46, xx, del (15) (p11.2), 
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مشکل 
  يکيژنت

تعداد 
افراد با 

پ يوتيکار
  سالم

تعداد 
افراد با 

 پيوتيکار
  رمعموليغ

تعداد 
  کل

  ياختلال کروموزوم

46, xx, del (19) (q13.2), 46, xx, del (9) (q12), 46, xx, del (4) (p15.3), 46, xy, t (5,11), 

46, xy, t (10,14), 46, xy, t (10,22), 46, xy, t (1,19),46, xy, t (11,4), 46, xy, t (2,5) 

(q21; q31), 46, xy, t (5;6) (q13q23; q15q23), 46, xx, t (5;14;9) (q13q23; q24q21; 

p12p23), 46, xy, t (8,12), 46, xx, t (9,2),46, xx, t(6,4), 46, xy, t (3,4), 46, xy, t 

(9,13),46, xy, t (3,12), 46, xx, t (2;8;7), 46, xx, t (9,13), 46, xx, t (12,14), 46, xx, t 

(9;22) (q34; q11,2), 46, xx, t (6;9) (q22.1q31), 46, xx, t (6,12), 46, 46, xx, t (2,9), 46, 

xx, t (5,12),46, xx, t (1;18) (q10; q10), 46, xx, t(1;20) (q10-21;q11-13), 46, xx, 

(t13:22) (q14: q10), 46, XX, t(1:6) (p21;q27)), 46, xy, dup (5), 46, xx, dup (1) 

(q22q25), 46, xx, dup (5) (q21q6), 46, xx, dup (15) (q12), 46, xx, dup (8) 

(q11.22q21.1), 46,xx,dup(2)(q14.1q21.2) 

 يماندگعقب
  يذهن

١٨٠  ١٢  ١٦٨  
47, XY, +21, inv(9) (p11;q13),46, XY, t (2; 7) (q33; q31.2), 44, XX, der (13;14) 

(q10; q10), 45, XY, der(13;14)(q10;q10), 45, XY, der(13q;14q), 46, XY,t(1;1), 

(p36;q21),46,XY,t(2;2), (p23;q35), 46,XY t(7;7), (p15;q34) and 4 men with fragile X 

  ٤٠  ٢  ٣٨  سرطان
46, xx, inv (9) (p11: q13) 

46,xx, inv(6)(p12q15) 
    ٤٢٠  ٧٤  ٢٦٦  کل

  
 يکيبا مشکل ژنت يموردبررسپ ساده در افراد يوتيب نوع اختلال به روش کاريبه ترت شدهمشاهده ي. انواع اختلالات کروموزوم):۲( جدول

  و سرطان يذهن يماندگعقب، نيجنسقط، ينابارور

ينوع اختلال ساختار هاکروموزوم يساختار يهايناهنجارست اختلالات هر گروه از يل  

46, xx, inv (3) (q21q26), 46, xx, inv (3) (q22q24), 46, xx, inv (10) (p11.2q21.2), 

46,xx,inv (3;1)(p12p21), 46,xy, inv(9)(p11:q12), 46, xy, inv (9) (p11: q12), 46,xx, 

inv(9)(p11:q13),47, XY, +21, inv(9) (p11;q13),46, xx, inv (9) (p11: q13), 46,xx, 

inv(6)(p12q15) 

(Inversions) يوارونگ  

46, xy, ins (2) (p13q21q31), 46, xy, ins (13) (q14.2q21.1), 46, xy, ins (12, 46, xy, ins 

(7) (q21.1), 46xx, ins (6) (q16.1), 46, xy, ins (9) (q34.2),46, xx, ins (3) (4;10) 

(q13.1q21.3), 46, xx, ins (8) (q24.2), 46, xx, ins (9;3) (p12p14.1), 46, xx, ins (7) 

(q21.1), 46, XY, ins(11q) 

(Insertions) يشدگاضافه  

46, xy, del(x)(p21p21), 46, xy, del (7) (q11.2p15.2), 45, xx.-22, 46, xy, del (3) 

(p25.2), 46, xy, del (5) (q13), 46, xx, del (2) (p21p21), 46, xx, del (3) (p13p31), 46, 

xx, del (1) (q12q25), 46, xx, del (15) (p11.2), 46, xx, del (19) (q13.2), 46, xx, del (9) 

(q12), 46, xx, del (4) (p15.3) 

(Deletions) يشدگحذف  
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ينوع اختلال ساختار هاکروموزوم يساختار يهايناهنجارست اختلالات هر گروه از يل  

46, xy, t (5,11), 46, xy, t (10,14), 46, xy, t (10,22), 46, xy, t (1,19), 46, xy, t (11,4), 

46, xy, t (2,5) (q21; q31), 46, xy, t (5;6) (q13q23; q15q23), 46, xx, t (5;14;9) 

(q13q23; q24q21; p12p23), 46, xy, t (8,12), 46, xx, t (9,2),46, xx, t(6,4), 46, xy, t 

(3,4), 46, xy, t (9,13), 46, xy, t (3,12), 46, xx, t (2;8;7), 46, xx, t (9,13), 46, xx, t 

(12,14), 46, xx, t (9;22) (q34; q11,2), 46, xx, t (6;9) (q22.1q31), 46, xx, t (6,12), 46, 

46, xx, t (2,9), 46, xx, t (5,12), 46, xx, t (1;18) (q10; q10), 46, xx, t(1;20) (q10-

21;q11-13) 46, xx, (t13:22) (q14: q10), 46, XX, t(1:6) (p21;q27)),46, XY, t(1;1), 

(p36;q21), 46,XY, t(2;2), (p23;q35), 46,XY t(7;7), (p15;q34),), 46, XY, t (2; 7) (q33; 

q31.2), 44, XX, der (13;14) (q10; q10), 45, XY, der(13;14)(q10;q10), 45, XY, 

der(13q;14q), 

Translocations)(ييجابجا  

46, xy, dup (5), 46, xx, dup (1) (q22q25), 46, xx, dup (5) (q21q6), 46, xx, dup (15) 

(q12), 46, xx, dup (8) (q11.22q21.1), 46,xx,dup(2)(q14.1q21.2) 
(Duplications) برابر شدن دو  

  

  



 ۱۳۹۸ارديبهشت ، ۲، شماره ۳۰دوره   اروميه مجله پزشکي
  

135  

  

  يجار يدر بررس شدهييشناسا يهايآنومالاز  يانواع يهاپيوتايکار): ۱شکل (
 
  بحث

كروموزومي بخش ضروري از تشخيص،  يهايناهنجارشناسايي 
و در صورت امکان درمان اختلالات ژنتيكي است.  يريشگيپ

رسم  ک،يبا مشاوره ژنت يک حتيص نوع اختلال ژنتيتشخ يطورکلبه
 .باشديممشکل  يپ کاريفنوت يبا بررس يو در موارد نامهشجره

ک است که با توجه به يشات ژنتيآزما ييبالا يهانهيهزاز آن  ترمهم
ند، جامعه هست ترفيضعدر طبقه  يکيژنت يهايماريبشه يهم کهنيا

. سازديممشکل  هاخانوادهاز  ياريکامل را در بس يهايبررسامکان 
ات شيآزمان يبه انجام کامل ا يکه هست عدم دسترس يمشکل سوم

لزوم ارسال نمونه به خارج از کشور  خوديخودبهدر کشور است که 
دارد.  به دنبال هاخانواده يرا برا هانهيهزش يآن باز افزا به دنبالو 

 ديکتأج آن لزوم يبوده و نتا ياز چند بررس يبندجمعق حاضر يتحق
افراد  کيشات ژنتيانتخاب آزما يق را برايدق يکيک مشاوره ژنتيبر 

 يکيبنا بر مطالعات انجام شده عوامل ژنت. طلبديممار و مشاوره جو يب
 دهنديمل يرا تشک يذهن يماندگعقباز علل بروز  درصد۷۰ باًيتقر

 يتک ژن يهايناهنجارو  يکروموزوم يهايناهنجار) که شامل ۱۱(
 يماندگعقباز  درصد۲۸تا  درصد۴ان، علت ين مي. از اشونديم

 يهاسقط درصد۵۰). ۱۶( باشديم يکروموزوم يهايناهنجار يذهن
است که بدن،  يکروموزوم يهانقصبه علت  ياول باردار يماهه ۳
 ).۱۲ – ۱۵( زنديمپس  يعيطب طوربهن نوزادان را يا

 يماندگعقبنفر مبتلا به  ١٨٠از ق ين تحقيج اينتا بر اساس
نفر  ٨( يکروموزومک اختلال ينفر ناقل  ١٢)درصد٦/٦( يذهن

و  شکننده) x نفر سندرم ٤و  يو تعداد ياختلال ساختار
 يعهمطالبا  .بودند پ سالميوتيکار يه داراينفر بق ١٧٢)درصد٤/٩٢(

 يو بررس يذهن يماندگعقبفرد مبتلا به  ١٧٦٠ يبر رو در هند
دند يجه رسين نتيبه ا هاآن يرو يکروموزوم يهايناهنجار يتمام
 ١۷بودند ( يکروموزوم يمبتلا به ناهنجار زن ١٧٨ و مرد ٣٧٧که 

و  اشدبيمز ين يپ مولکوليوتايج کاريق شامل نتاين تحقيا ).۱۶ -
ن يج ايک به نتايباشد نزد مدنظرپ ساده يوتايج ما اگر تنها کارينتا

، يذهن يماندگعقبدر ارتباط با  درهرحالا است. يق در آسيتحق
 پ ساده اکتفا کرد ويوتايکارک يد به ينبا يش فعاليسم و پيات

رد. يصورت گ يستيش اگزوم بايو در ادامه آزما يپ مولکوليوتايکار
ش علاوه يدر انتخاب نوع آزما يستيک بايمشاور ژنت گر آنکهينکته د

اول  يج غربالگريو نتا يشات دوران بارداريبه آزما يبر سابقه خانوادگ
در  گرينکته مهم د شات توجه کامل داشته باشد.ير آزمايو دوم و سا

در افراد  يمورد اختلال کروموزوم ۸و مشاهده فقط  ين بررسيج اينتا
 بودن بخش زايماريبر يبر غ يديتأک ،يموردبررس يذهن ماندهعقب
است که ممکن است در  يکروموزوم يهاسمياز هترومورف ياعمده

 خانواده در يشود و ابهام را برا يين شناسايوسنتز در جنيک آمني
ن نوع يبه طاهر ا يبه عبارتاورد، يش بيارتباط با سقط پ

  .شوندينم يماندگعقبمنجر به  يکروموزوم يهاسميهترومورف
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 يهاروشکه با  يمطالعاتشکننده  Xدر ارتباط با سندرم 
، يين اختلال در جوامع اروپايا يانجام شده است فراوان يمولکول

). در ۱۷( اندکردهن ييدر هزار تع ۶/۰را  ييايو استرال ييکايآمر
 يذهن ماندهعقب يسه جامعه اصل يکه توسط جاکوبس رو يامطالعه
 ،شونديم يدر خانواده نگهدار يذهن ماندهعقب عنوانبهکه  ي(افراد
 يو افراد شونديم يکه در مراکز خاص نگهدار يذهن ماندهعقبافراد 

هستند) انجام گرفت و  ليدر حال تحص ييکه در مدارس استثنا
 ماندهعقب يهاگروه ي(تمام ذکرشدهدر جوامع  يزان فراوانيم

ن نمودند ييدرصد در زنان تع ۳/۰در مردان و درصد  ۹/۱) را يذهن
افراد درصد  ۷/۷کرم و همکاران  ياسد يامطالعهدر ن ي). همچن۱۸(

ک روش يکه با  يجار ي). در بررس١٩بودند (مبتلا  موردمطالعه
 يجيدرصد مبتلا بودند و مشابه نتا ٦/٦ک صورت گرفت يتوژنتيس

ر ظن هانجام شده است. لذا ب ينه مولکوليبا روش پرهز قبلاًاست که 
ن يشکننده بهتر Xک پسر مشکوک به سندرم ي يدر بررس رسديم

ک ي يجابه نهيهزکمپ يوتيکار يک بررسيخانواده  يانتخاب برا
  د.جه هم نرسياست که ممکن است به نت نهيپرهز يمولکول يبررس

 يياا جابجيشن يترانس لوک يدر افراد مبتلا به مشکلات بارور
ر ييتغ نيترفراوان درصد۳۲/۴۰ يبا فراوان يکروموزوم يبازوها
 يشدگاضافه ازآنپسبود.  موردمطالعهت يدر جمع شدهييشناسا

 ي)، برعکس شدگدرصد۷۴/۱۷( يشدگحذف)، درصد۲۲,۶(
ن يشتريب از بي) به ترتدرصد۹,۷( ي) و دو برابر شدگدرصد۹,۷(

 ۳۵ ينفر با مشکلات بارور ۶۲ن از يبودند. همچن برخوردار يفراوان
نفر از گروه ناباروران بودند.  ۲۷با سقط مکرر و  ينفر متعلق به افراد

 در دو زمانهم يانتيوار چيهها برابر بود و سيها با کانتيتعداد وار
 ۲) ناموفق يا چند باردارينشد. سقط مکرر (تعداد دو  ييفرد شناسا

 ۵۰ش از ي). ب۲۰( دهديمقرار  ريتأثن را تحت يدرصد از زوج ۵تا 
 موارد با علت عنوانبهکه سابقه سقط مکرر دارند  ينيدرصد از زوج

). مطالعات نشان ۲۲ -۲۴( شونديم يک معرفيوپاتيديا اينامشخص 
درصد از موارد  ۸۰علت  توانديم يز کروموزوميکه آنال دهنديم

سال را مشخص  ۳۵ يمکرر با علت نامشخص در زنان بالا يهاسقط
افته، يزود خاتمه  يهايبارداردرصد از  ٥٠علت . )۲۸-۲۵د (ينما
، ياول باردار ماههسه در طول يرعمديغ نيجنسقطل يدل نيترعيشا

 ١٢در  هاسقطرصد د ٨٠از  شيب ).۲۹است ( ياختلالات کروموزوم
حداقل  يو اختلالات کروموزوم دهنديمرخ  ياول باردار هفته

زان سقط و ياول، م ماههسهبعد از  .هستند هاآن درصد ٥٠مسئول 
 ١٩٦٢سال از ). ۲۰( شوديمکاسته  يزان بروز اختلالات کروموزوميم

ا ن بيوالد يکيتوژنتيس يهايناهنجارت نشان داد وجود يکه اسم
ن يدر ا يمکرر در خانواده همراه است، مطالعات متعدد يهاسقط

ج ي). لذا نتا۲۱است (رفته ينه در مناطق مختلف جهان صورت پذيزم
د يمف ک تستيپ ساده يوتين است که تست کاريا ديمؤق ين تحقيا

  است. يه اختلالات نابارورياول يبررس يبرا
تنها دو نفر ناقل  يموردبررسنفر فرد  ۴۰در ارتباط با سرطان از 

 رات هميين تغين احتمال هم مطرح است که اير بودند. اييک تغي
اب ن انتخيبهتر ديآيم به نظرنبوده باشند. بهر حال  يماريعامل ب

او وجود دارد  يبودن هم برا پرخطرفرد مشاوره جو که احتمال  يبرا
ک يو در مرحله دوم انجام  يپانل سرطان يک بررسيدر مرحله اول 

  است. يپ مولکوليوتيکار
در  ۸ ،يدر نابارور ۶۲( ير کروموزومييتغ ٧٣: يريگجهينت
 يشکنندگ ياختلال ساختار ۱در سرطان و  ۲، يذهن يماندگعقب

X( جه لزوم انجام ين نتيا .نفر مشاهده شد ۴۲۰پ يوتيدر کار
 نيجنسقطو  يت در مشکلات نابارورين اهميشتريپ را با بيوتايکار

سرطان لزوم  و يذهن يماندگعقببا  ارتباطدر  دهديمنشان 
  شتر است.يقات بيتحق

 
  يتشکر و قدردان

 يان کارشــناســيدانشــجو ينامهانيپا ۸ق برگرفته از ين تحقيا
ــد  ــلام  جانبنياارش ــگاه آزاد اس ــت.    يدر دانش ــنندج اس واحد س

نب  نيا گاه وثوق، آ  ها خانم از  جا ا دي ن پژگل، ل يري، آيدري ن حيريپ
 يد پرشنگ، عرفان نژاد ي، سع يمان هاديپ انيآقاو  يبهبهان يميکر

ش  شکر   يارمحمدين يو اف ر که د يه افرادين از کليهمچن .کنميمت
ــيا ــتند، اداره بهز  ين بررس ــرکت داش ــتيش ــک يس  يقانون يو پزش

ــاه، آذربا  ــتان، کرمانش ــرقيکردس و  يکمال قدردان يو غرب يجان ش
  تشکر را دارم.
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Abstract 
Background & Aims: The study of karyotype in several cases is the first step in the diagnosis of genetic 
disorders. The purpose of this study was to investigate the karyotype of a number of individuals with a 
range of possible genetic disorders. 
Materials & Methods: This researchis a descriptive cross-sectional study. Sampling was done after 
obtaining necessary permissions and written consent from the parents of mentally retarded individuals 
and individuals with infertility and cancer problems. Blood samples were taken from 200 individuals 
with a history of recurrent abortions and infertility, including 124 women and 76 men, 40 patients with 
different types of cancers, and 180 mentally retarded subjects, and then they were determined by 
cytogenetic karyotype. 
Results: Out of 180 mentally retarded subjects, 12 (6.6%) had a chromosomal abnormality (8 structural 
chromosomal abnormalities and four men with fragile X syndrome) and 172(92.4%) subjects had 
normal karyotypes. Also, of 200 subjects with infertility and abortion, 138 (69%) had healthy karyotype 
and 62 (31%) had one chromosomal defect. Among 40 patients with cancer, only 2 (0.8%) chromosomal 
changes were observed. 
Conclusion: Seventy-three chromosomal changes (62 in infertility, 8 in mental retardation, 2 in cancer 
and 1 in structural disorder of fragility X) were shown in Karyotype of 420 cases. The findings imply 
the necessity of performing karyotype in infertility and abortion problems. Further research is needed 
on mental retardation and cancer. 
Keywords: Abortion, Infertility, karyotype, Cancer, Mental Retardation 
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