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:فهرست اختصارات
FISH :fluorescent in situ hybridization

micro CGH :Array comparative genomic hybridization

NGS :next generation sequencing

SV s :تغییرات ساختاری

گانپزشکی مرکز آموزش عالی علوم  وارست



جهش:

زیستی تغییر ژنتیکی است که صفاتیک 

دهدبعضی از افراد یک گونه را تغییر می

رجمه، در هریک از فعالیت های سلولی نظیر فرآیند های همانندسازی، رونویسی، ت
تمال ترکیب مجدد یا نوترکیبی کروموزوم ها و بروز و ظهور اطلاعات ژنتیکی اح

.خطا و اشتباه وجود دارد
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انواع جهش

جهش در 
DNAسطح 
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جهش های  
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جابجایی حذف واژگونی اضافه شدن
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ژنوم سرطان
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روش های تشخیصی

گانپزشکی مرکز آموزش عالی علوم  وارست



کاریوتایپ
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طیفیکاریوتایپ 
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ارسازی کاریوتایپ طیفی مربوط به کاربرد تصویر برداری طیفی در آشک
.میباشدهمزمان کروموزوم های انسانی به رنگ های مختلف 

زات جابه جایی های کروموزومی قابل تشخیص است و نیاز به تجهی: مزایا
.بسیار پیشرفته ندارد

.محل دقیق ژن جهش یافته و ژن جدید قابل تشخیص نیست: عیب
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FISHتکنیک 

. های اینترفاز و یا متافاز تهیه میگردندکروموزوم . 2

هیبریداسیون  . 3

مشاهده با میکروسکوپ فلوئورسنت. 4

ویژه mRNAو تشخیص و جداسازی . بر روی کروموزوم را تشخیص دادDNAمیتوان حضور توالی خاص : مزایا•

.درون نمونه ی بافت

.نیاز به دقت فراوان دارد: معایب•
10

ای  کردن پروب به وسیله ی روش هنشاندار . 1

یا   و  nick translationمختلفی شامل 

PCR   دار استفاده از نوکلئوتید های نشانبا

.شده انجام می شود
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Array CGHتکنیک  

مزایا:

انسانیکروموزوم 46تمامی بررسی ( 1

آزمایشدر یک 

محل دقیق حذف شدگی شناسایی ( 2

ژنوماضافه شدگی ها در و 

عدمبه شناسایی نقاط شکست در کمک ( 3

شدهتعادل های کروموزومی شناخته 

معایب  :

نیازمند آگاهی اولیه از توالی ژن مورد نظر(1

در مورد جهش جابجایی کاربرد کمتری دارد( 2 گانپزشکی مرکز آموزش عالی علوم 11 وارست
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نتیجه گیری
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شناسایی  تغییرات ساختاری

سایی  روشی به تنهایی نمیتواند همه ی گونه های ساختاری را شناهیچ 

.کند و هر رویکرد نقاط قوت و ضعف خود را دارد
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رنگ فلورسنتتوسط جابجایی درون و میان کروموزومی شناسایی شده 
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K562در سلولهای FISHتوسط (chr6-chr6-chr16)اعتبار سنجی جابجایی پیچیده 
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جابجایی بر زمانبندی کپیاثر :Gشکل
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یژنوم های سرطانی شناسایی شده با روش های ژنتیک
سرطانشناسایی روش

پروستات pc3های سرطان سلول1)
سرطان کولون2)

سرطان سینه3)
Pcr

در سرطان سینه  HER2تشخیص ژن  FISH

AML  وALL MicroArray

.تمام سرطان ها با این روش قابل تشخیص هستندتقریبا
ر سراسر ژنوم تعیین توالی بی سولفیت برای برسی الگو های متیلاسیون د: مثال

سرطان خون
NGS
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با تشکر از حسن توجه شما
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