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فهرست مطالب
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تشخیص بیماری های  
ژنتیکی

MLPAبه روش 

انواع روش های تشخیص
نقایص کروموزومی

مقدمه

2

2

MLPAتکنیک3

4
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اختصارات

3

MLPA = Multiplex Ligation-dependent probe amplification 

2

FISH =  Flurescent In Situ Hybridization 

3

CGH = Comparative Genomic Hybridization
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مقدمه
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qPCR

بخش دوم

5

MLPA کاریوتایپ CGH FISHPCR

انواع روش های تشخیص نقایص کروموزومی
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کاریوتایپ

لنمایش محتوای کروموزومی یک سلو•

ی نخستین روش فراهم کننده ی بررس•
تغییرات کروموزومی

وقت گیر•

21تری زومی 18تری زومی 

6

47, XY , + 21 47, XX +18
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FISH

بررسی حذف ها 

بررسی اضافه شدن ها

بررسی کروموزوم های  ب
متافازی و اینترفازی

عدم تشخیص توالی دقیق

عدم شناسایی ریز حذف ها   

وقت گیر
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CGH

بررسی تغییرات 
تعدادی  توالی های 

کروموزومی

مطالعه همزمان همه 
کروموزوم ها

تشخیص تغییرات      عدم 
کروموزومی در مکان های 

کوچک ژنومی

عدم شناسایی 
جا به جایی و واژگونی

گانپزشکی مرکز آموزش عالی علوم 8 وارست



MLPAتکنیک برتری 

FISH CGH

MLPA

9

کاریوتایپ
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بررسی جهش های نقطه ای  

MLPAکاربرد های 

10

ژنچند بررسی همزمان 

حذف یا اضافه شدن 

تشخیص همزمان انواع   
مختلف اختلالات 

ژنتیکی
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بخش سوم 

MLPA

11
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 MLPAتکنیک 

12

اینجا بزرگ همین تکنیک باشه

فیلم گذاشته میشه
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مقایسه نمودار فرد سالم و فرد دارای جهش حذف و اضافه شدن

13

Normal sample

NormalMutation

Mutation
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بخش سوم
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15

سرطان روده
سرطان 
پستان

عقب ماندگی 
ذهنی

آتروفی 
آلفا تالاسمیعضلانی

نوروبلاستوما

دیستروفی عضلانی
دوشن

یبتا تالاسم
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سرطان پستان

16

یک حذف 
در اگزون 

20-22

یک اضافه 
شدن در 

13اگزون 

یک اضافه 
شدن در 

23-21اگزون 

یک سه تا 
شدگی در 

19-17اگزون 

:خانواده661مطالعات 
BRCA1
BRCA2
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سرطان کولورکتال غیرپولیپی ارثی

HNPCCسرطان•

بیماری ژنتیکی غالب اتوزومی•
MLH1

MSH2

MSH6
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جهش های بیماری زا MLH1حذف کامل 

مطالعات برای یافتن  
حذف های

MLH1وMSH2

خانواده126در بین 
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آلفا و بتاتالاسمی

19

بررسی حذف ها و اضافه شدن ها  •
:MLPAآلفا و بتاتالاسمی بااستفاده از در زنجیره های 

11تشخیص 
حذف متفاوت  

مورد از  19در 
بیمار38

تالاسمیآلفا

10تشخیص 
حذف  

از  مورد 31ر د
بیمار   51

بتا تالاسمی

MLPA
، روشی سریع
حساس و 
با قدرت بالا
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SMA

بیمار9مورد از 2
حذف جزئی   

SMN-1

6-1در اگزون های 

بیمار20مورد از 6
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MLPA

Array 
CGH

FISH

هایروشباتشخیص

3حذفP, 4P, 9P, 12P

روشارجحیتMLPAدلیلبه
حذفتشخیصجهتآنبودنمناسب

بزرگهایشدناضافهوها

نوروبلاستوما
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2 13

بررسی عقب ماندگی های ذهنی

های  روش
مختلف 
،کاریوتایپ

FISH،MLPA

سندروم
ویلیامز بورن

7q11حذف

سندروم
آنجلمن

15q11حذف 
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DMD and BMD

DMDبیمار105

BMDبیمار10

بیمار179
MLPAتکنیک غیرخویشاوند

حذف یا اضافه شدن
در ژن دیستروفین

 %73

MLPAتکنیک 

اضافه شدن14
جهش نقطه ای    4

در ژن دیستروفین
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نتیجه گیری: بخش چهارم 
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MLPAمقایسه تکنیک با سایر روش ها 
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01

06

05
04

03

02
کمهزینه نسبتا 

سرعت جوابدهی بالا

تشخیص حذف ها و اضافه شدن های  بزرگ

دقت و قدرت بالا

DNAنیاز به میزان کم 

هم زمانتشخیصامکان 
اختلالات ژنتیکی

MLPAمزایای استفاده از تکنیک 
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تهیه ی پروب ها 
گیر، پیچیده و وقت 

هزینه بردار

عدم شناسایی 
تغییرات ژنومی مکان

های فاقد پروب

عدم تشخیص 
جایی ها و جابه 

واژگونی ها

DNAنیاز به 

با کیفیت بالا

MLPAمعایب روش 
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