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مقدمه:
ــات  ــت اطلاع ــا لازم اس ــت بیماری ه ــخیص عل ــت تش جه
گــردد  مطالعــه  روی DNA انســان  بــر  موجــــود 
توالی یابــی  روش  از  منظــور  ایــن  بــرای  هم اکنــون  
اســتفاده می شــود.  تعییــن  توالــی  DNA یــا همــان 
ــال   ــار در س ــن ب ــینگ (Sequencing)، اولیــ سکوئنس
     (Frederick Sanger) 1970   توســـــط   ســــنگر
ــوژی را از  ــن تکنول ــل ای ــزه نوب ــان جای ــت. ایش ــام گرف انج
ــوان  ــه عن ــی  ب ــر  توالی یاب ــال حاض ــرد و در ح ــود ک آن خ
ــا  در جهــان  ــی در تشــــخیص بیماری ه ــک روش  طلائ ی
شــناخته شــده اســت. ایــن روش در طــی ســال های 
ــکان  ــرده و ام ــیاری ک ــرفت بس ــون پیش ــا کن ــادی ت متم
ــت  ــش داده اس ــر افزای ــارد براب ــا 10 میلی ــی را ت ــن توال تعیی
که در تشــخیص بیــــماری ها و درمان هدفمنــــد بیمــــاران   
ــت.  ــر اس ــیار موث   -personalized medicine- بس
ــکان  بررســی  یــک ژن در  ــن روش ســنگر فقــط  ام ــا ای ب
یــک زمــان ممکــن می باشــد. ولــی  اکنـــون روش جدیــــد 
  Next Generation Sequencing  کـــــه بــه 
اختصــار (NGS) نامیــده می شــود  بررســی توالــی تعــداد زیادی 
از ژنهــای احتمالــی عامــل یک بیمــاری را بــه صــورت همزمان و 

بــا هزینــه بســیار کمتــر امکان پذیــر کــرده اســت.
ــی   ــا روش توالی یاب ــل بررســی ب ــای قاب ــه بیماری ه از جمل
)NGS ( ناشــنوایی و ســرطان های فامیلــی و نارســائی 
مغــزی و .... می باشــند. لطفــا جهــت اطــلاع از نــام 
ــون  ــه  تاکن ــاری ک ــل آن بیم ــای عام ــا و ژن ه بیماری ه
ــه  ــررا ب ــه مک ــز ک ــایت مرک ــه  س ــده اســت ب ــناخته ش ش
روزرســانی می شــود  مراجعــه و یــا بــا شــماره تلفــن همــراه 
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تعیین توالی از روی  DNA انسانی چیست؟ 
تعییـن توالـی ماننـد خوانـدن یک کتاب اسـت یعنـی اینکه 
بتوانیـم کتـاب ژنتیـک یک فـرد را کلمـه به کلمـه و حرف 
بـه حـرف بخوانیـم و غلط هـا یا همـان جهش هـا را پیدا 
کنیـم، زیـرا جهش هـای روی DNA  انسـانی  منجـر بـه 

بیمـاری یـک فرد می شـود. 

فــرق بیــن اســتفاده از روش تعییــن توالــی  
DNA  قدیمــی  ) روش ســنگر( بــا روش نســل 
جدیــد تعییــن توالــی هــای ژنتیکــی (NGS)   در 

ــا چیســت؟  تشــخیص بیماریه
ایـن فن آوری به جـای تعیین توالی خیلی محـدود و نقطه ای 
یـک ژن یـا یـک قطعـه ژنومیـک  DNA انسـانی، توانایی 
تعییـن توالـی تعـداد خیلـی زیـادی ژن یـا حتـی همـه ژنوم  

)DNA( انسـان را در یـک نوبـت آزمایـش دارا می باشـد.

ــن  ــد تعیی ــل جدی ــام روش نس ــی انج ــور کل بط
ــی در  ــه مزیت ــی چ ــای (NGS)  ژنتیک ــی ه توال

ــا دارد؟ ــخیص بیماریه تش
ــانی   ــی DNA  انس ــن توال ــی تعیی ــی و فعل روش قدیم
)ســنگر( شــبیه ایــن اســت کــه یــک فــرد بتوانــد خــودش 
ــد و ویرایــش و غلط هــای آن را پیــدا کنــد   ــی را بخوان کتاب
ــر و محــدود اســت چــرا کــه  ــا ایــن روش بســیار زمان ب ام
ــاب را  ــه کت ــون صفح ــد میلی ــک روز چن ــود در ی نمی ش
خوانــد و ویرایــش کــرد، ولــی روش جدیــد شــبیه نرم افــزار 
ــد صــدم  ــد در چن ــر اســت کــه می توان جســتجوی کامپیوت
ثانیــه تعــداد زیــادی اســناد یــا صفحــات کتــاب  را بخوانــد 

ــد. و جســتجو کن



3

انجــام روش نســل جدیــد تعییــن توالــی هــای 
ژنتیکــی  (NGS)  چــه مزیتــی بــرای پزشــکان 

دارد؟
ـــادر  ـــی  ق ـــرم بالین ـــات پزشـــکان  محت ـــن خدم ـــه ای ـــا ارائ ب
ـــی در  ـــای ژنتیک ـــوه بیماریه ـــریع و انب ـــخیص س ـــه تش ب
ـــه  ـــل از لان ـــه قب ـــامل مرحل ـــی ش ـــف زندگ ـــل مختل مراح
گزینـــی جنیـــن، قبـــل از تولـــد و در مراحـــل مختلـــف 

ـــتند.  ـــد هس ـــد از تول بع

ــداد ژن را  ــه تع ــا چ ــاری و ی ــداد بیم ــه تع چ
می تــوان بــا انجــام روش نســل جدیــد تعییــن 
ــرد؟ ــایی ک ــی  (NGS) شناس ــای ژنتیک ــی ه توال
ــد  ــک میتوان ــای ژنتی ــی ه ــن توال ــد تعیی ــل جدی روش نس
تعــداد زیــادی ژن )همــه 30-20 هــزار ژن انســان یــا حتــی 
همــه ژنــوم انســان( را در یــک نوبــت آزمایــش تعییــن توالی 

نمایــد و جهش هــا و اتفاقــات غیرطبیعــی را پیــدا کنــد.

انجــام  بــرای  بیمــاران  پذیــرش  مراحــل 
ــک  ــخیص ژنتی ــز تش ــات  NGS در مرک آزمایش

می باشــد؟ تبریــز چگونــه 
بیمار توسط پزشک محترم همکار به مرکز معرفی می گردد .- 1

ــی - 2 ــل احتمال ــام ژن عام ــا ن ــش و ی ــام آزمای ــتن ن  نوش
نمی باشــد. ضــروری  بیمــاری 

کافــی اســت کــه پزشــک محتــرم تنهــا نــام بیمــاری کــه - 3
بــه آن مشــکوک هســتند درخواســت نمایــد ) بــرای مثــال 

ســرطان ســینه و نارســایی مغــزی یــا ...(.
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ــدا توســط پزشــک متخصــص مــورد - 4 بیمــار در مرکــز ابت
ــت  ــه جه ــجره نام ــه و ش ــرار گرفت ــی ق ــاوره ژنتیک مش

ــردد.  ــیم می گ ــاری ترس ــی بیم ــابقه فامیل درک س

ســپس براســاس درخواســت پزشــک محتــرم و اطلاعــات - 5
اخــذ شــده از مشــاوره ، تســت ژنتیکــی اختصاصــی            
) اکثــرا شــامل تعــداد زیــادی از ژن هــای عامــل احتمالــی 

ــردد. ــاب می گ ــاری( انتخ بیم

از بیمــاران عمدتــا نمونــه خــون اخــذ شــده و بعــد از طــی - 6
ــا  ــات آنه ــام آزمایش ــه انج ــبت ب ــرش، نس ــل پذی مراح

ــردد. ــدام می گ اق

نتیجــه نهایــی آزمایشــات کتبــا تقدیــم بیمــار و پزشــک - 7
محتــرم شــده و تفســیر نتایــج جهــت جلوگیــری از بــروز 
دوبــاره بیمــاری در ســایر اعضــاء خانــواده دریــک جلســه 

ــه می گــردد. ــه بیمــار ارائ مشــاوره دیگــر ب

در صورتیکــه بیمــاری در افــراد دیگــر خانــواده نیــز وجــود - 8
ــش در  ــن آزمای ــرار ای ــی( تک ــروز فامیل ــد )ب ــته باش داش
ــک  ــط ی ــت فق ــی اس ــی کاف ــدارد، یعن ــی ن ــا ضرورت آنه
عضــو خانــواده کــه علائــم بالینــی در ایشــان بــروز کــرده  
مــورد آزمایــش قــرار گیــرد و در صــورت یافتــن ژن 
ــا  ــواده صرف ــراد دیگــر خان ــزا اف ــوب و جهــش بیماری معی

ــد. ــت می گردن ــش تس ــرای آن جه ب
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تشخیص سریع و توام
 ژنهای دخیل دربروز بیماریها 

به روش نسل جديد

 تعيين توالي يابي ژنتيـکي

مرکــز تشخیص ژنتیـک تبریـــز
پیشـــرو در ارائـه خدمات تخصصی ژنتیک پزشـکی در شمال غرب کشـــور

و عضــو شبکـه مراکــــــز تشـــخیص پیـــش از تولد کشــــــور

دکتر ابراهیــم سخـی نیـا

ـــکي  ـــي پزش ـــک مولکول ـــاله( ژنتی ـــج س ـــری )دوره پن ـــوق دکت ف
ـــتان ـــتر انگلس از دانشـــگاه منچس

دانشـیار گروه ژنتیک پزشـکی دانشگاه علوم پزشـکی تبریـز

متخصص ژنتیک انسانی از دانشگاه منچستر انگلستان


