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  شناسنامه آزمایشات موجود در
  

  

  آزمایشگاه پاتولوژي مولکولی 

  و سیتوژنتیک
  
  

 1389سیس  أسال ت
  

  
  

  دانشگاه علوم پزشکی مشهد

  دفتر حاکمیت بالینی -)عج(مرکز آموزشی پژوهشی و درمانی قائم 

  آزمایشگاه پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک
  
  

 متخصص پاتولوژي تشریحی و -دکتر حسین آیت اللهی:نظارت و مسئولیت فنی

  بالینی، فلوشیپ فوق تخصصی پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک

  
  

  8012438 :تلفن

  8430493: فکس
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  " به نام خدا "

  

در سالهاي اخیر با توجه به رشد و توسعه دانش بیولوژي سلولی و مولکولی در تـشخیص، درمـان و پروگنـوز بیماریهـا،        

  .ي مولکولی و سیتوژنتیک از اهمیت ویژه اي برخوردار شده استهاي مربوطه به پاتولوژ تست

 بـا   ،)عـج (در طی یکسال گذشته،آزمایشگاه پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک مرکز آموزشی،پژوهـشی و درمـانی قـائم                   

همت و تلاش جناب آقاي دکتر حسین آیت اللهی، متخصص آسیب شناسی تشریحی و بـالینی و فلوشـیپ   فـوق تخصـصی               

هـاي جدیـد     نـوع تـست  80ولوژي مولکولی و سیتوژنتیک و عضو هیئت علمی دانشگاه علوم پزشکی مشهد، با ارائه بالغ بر                  پات

مولکولی و به عنوان یکی از مراکز مرجع تشخیصی پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک در کـشور راه انـدازي شـده اسـت و گـام              

دانم از زحمات ایشان   دانش بومی نموده است  که در اینجا لازم می      موثري در کمک به دردمندان جامعه و همچنین پیشرفت        

سپاسگزاري نمایم و همچنین از زحمات ریاست و معاونین محترم دانشگاه علوم پزشکی مشهد کـه بـستر مناسـبی را جهـت                      

  .نمایم یاند، تشکر و قدردانی م آماده نموده) ع(ارائه خدمات به زائرین و مجاورین آقا علی ابن موسی الرضا 

  

  

  دکتر جواد آخوندیان

  )عج(رئیس مرکز آموزشی، پژوهشی و درمانی قائم 
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  "به نام آنکه جان را فکرت آموخت"

  

باشـد کـه    هاي فلوشیپ زیرشاخه آسیب شناسی تشریحی و بـالینی مـی    پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک یکی از رشته        

در . پـردازد  هـا مـی   سی مولکولی و سیتوژنتیک آزارهاي بـافتی و بیمـاري     هاي تشخیصی مورفولوژیک، به برر      علاوه بر   بررسی    

هاي تشخیصی در   پیشرفت عظیمی در شاخه بیولوژي مولکولی به وجود آمده و با شناسایی ژنوم انسانی و روش          ،دوهه گذشته 

هـا بـه بیمـاران و     سـم هـا و نئوپلا  توان در تشخیص، درمان و پـیش آگهـی انـواع بیمـاري          زمینه ژنومیکس و پروتئومیکس می    

  .هاي ارزنده اي نمود هاي مختلف بالینی کمک متخصصین رشته

 ، در مرکـز آموزشـی  1389آزمایشگاه پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک مربوط به دانشگاه علوم پزشکی مشهد، از سـال            

ولکـولی و سـیتوژنتیک بـه    هـاي مختلـف م   آغاز بـه کـار نمـوده اسـت و بـا اسـتفاده از تکنیـک        ) عج(پژوهشی و درمانی قائم     

  .پردازد می... ها و  ها، کارسینوم ها، لنفوم هاي تشخیصی تکمیلی در زمینه انواع لوکمی ارزیابی

کتابچه  شناسـنامه آزمایـشات آزمایـشگاه پـاتولوژي مولکـولی و سـیتوژنتیک در سـه فـصل اصـلی شـامل مطالعـات                         

 تقسیم بندي شـده اسـت کـه در فـصل مطالعـات سـیتوژنتیک بـه              سیتوژنتیک، مطالعات مولکولی و مطالعات ایمونوفنوتایپ     

بررسی انواع مطالعات کروموزومی از قبیل کشت و کاریوتایپ خون محیطـی ومغزاسـتخوان و سـایر مطالعـات کرومـوزومی از                  

  .پردازد هاي خون و بافت توپر می  در انواع بدخیمیFISHقبیل تکنیک 

هاي آزمایشگاهی تشخیصی، درمانی و پروگنوسـتیک مربـوط       تباط با تست  در فصل مطالعات مولکولی توضیحاتی در ار        

هاي مولکولی قبـل   هاي رایج و بعضی از تشخیص  ها، فارماکوژنتیک بعضی از درمان      هاي خونی و سایر بدخیمی      به انواع بیماري  

  .از تولد آورده شده است

لی و با روش ایمونوسیتوشیمی به شناسـایی زیـر   هاي موجود و مارکرهاي سلو در فصل ایمونوفنوتایپینگ بر اساس پنل      

یکـی از  . پـردازیم  هـا مـی   هاي تشخیـصی آن  هاي حاد و مزمن در خون و مغزاستخوان و معرفی روش       هاي مختلف لوکمی    گروه

خصوصیات این کتابچه راهنما، توضیحاتی است که براي هر تـست بـه صـورت مجـزا آورده شـده اسـت کـه در آن بـه شـرح                 

میت انجام تست و کاربردهاي بالینی آن و چگونگی و شرایط ارسال نمونه، روش انجام تست و در نهایت نحـوه        مختصري از اه  

ها براي هر تست همراه با کدهاي بین المللی مربوط به آن تست آمـده اسـت کـه امیـدوارم جهـت            درخواست قابل قبول بیمه   

ند راهگشایی هرچند کوچک در بعضی از مشکلات تشخیـصی   هاي بالینی مثمرثمر بوده و بتوا       تمامی متخصصین محترم رشته   

  . سطح سلامتی جامعه و تشخیص و درمان  دردمندان بر داردارتقاءو درمانی آنان باشد و همچنین بتواند گام کوچکی در

دانم که به عنوان یکی از اعضاي هیئت علمی دانـشگاه علـوم پزشـکی مـشهد از ریاسـت و معـاونین                    در اینجا لازم می     

و سـایر دسـت انـدرکاران دانـشگاه و     ) عج(حترم دانشگاه و ریاست و مدیریت محترم مرکز آموزشی، پژوهشی و درمانی قائم          م

انـد، قـدردانی    دانشجویان محترمی که در راه اندازي و توسعه این آزمایشگاه فوق تخصصی نهایت تلاش و همکـاري را نمـوده                 

  .را براي ایشان خواستارمکنم و از خداوند منان آرزوي توفیق روزافزون 

  

  دکتر حسین آیت اللهی
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  مطالعه کروموزومی روي خون محیطی

Chromosomal  Study  On  Peripheral  Blood

اخـتلالات کرومـوزومی در   . دهد هاي ژنتیکی را تشکیل می هاي کروموزومی یکی از انواع بزرگ بیماري بیماري: شرح تست 

:  اختلالات کروموزومی با نسبت بـالایی در مـوارد زیـر وجـود دارد    ،از نظر بالینی. باشد هاي مختلف نسبتا شایع می  جمعیت

گنـادي و   هـا بـا دیـس    عقب افتادگی ذهنی، عقیمی،خـانم     هاي شکلی مادرزادي،     افراد با ناهنجاري   ،هاي خودبخودي   سقط

  . در موارد فوق مطالعه کروموزومی و سیتوژنتیک غیرقابل اجتناب است و باید انجام گردد. هاي تکراري زوجین با سقط
 

گیري کرد یا  توان آن را در آزمایشگاه نمونه      خون سیاهرگی با سرنگ استریل محتوي هپارین که می         2cc : مورد نیاز نمونه  

  ..فاصله به آزمایشگاه و در دماي اتاق  ارسال گرددبلا
 

   در دو ظرف مجزاPHA ساعته با 72 کشت روتین -1  : آزمایشروش انجام 

   لام میکروسکوپی6 هاروست سلولی و تهیه حداقل -2  

   باندینگ و رنگ آمیزي-3  

   مطالعه سلولها و آنالیز آنها-4  

   عکسبرداري و تهیه کاریوتایپ -5  
 

  .گیرد وزومها آنالیز صورت میباندینگ براي بررسی ساختار کروم کیفیتبراساس : حساسیت روش مورد آزمایش

  و بررسی علت مراجعه، اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و نوع داروهاي مصرفی: مورد نیازمدارك 

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه      ،هایی داخل نمونـه      نمونه همولیز یا وجود آلودگی     ،لخته  نمونه یخ زده،   :موارد برگشت نمونه  

  .مواد ضدانعقاد نامناسب گرفتن نمونه داخل ،غیراستریل

   یک ماه:مدت زمان لازم جهت پاسخگویی

  .شود  نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک بررسی، تفسیر و گزارش می:نتیجه
 

   80559 پذیرش    -  :ها طرز درخواست تست جهت بیمه

  88230هاي کروموزومی   حیطی براي ناهنجاري کشت لنفوسیتهاي خون م-        همراه با کدهاي بین المللی

  88262 سلول دو کاریوتایپ با روش نواري   10-15 بررسی -  

  80499 تفسیر و گزارش    -  
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  با کیفیت بالاکروموزومی مطالعه 

High Resolution Chromosomal  Study  

اخـتلالات کرومـوزومی در   . دهد کی را تشکیل میهاي ژنتی هاي کروموزومی یکی از انواع بزرگ بیماري بیماري: شرح تست 

:  اختلالات کروموزومی با نسبت بـالایی در مـوارد زیـر وجـود دارد    ،از نظر بالینی. باشد هاي مختلف نسبتا شایع می  جمعیت

ها با دیس ژنزي  گنـادي   هاي شکلی مادرزادي،عقب افتادگی ذهنی، عقیمی،خانم        افراد با ناهنجاري   ،هاي خودبخودي   سقط

  .در موارد فوق مطالعه کروموزومی و سیتوژنتیک غیرقابل اجتناب است و باید انجام گردد. هاي تکراري و زوجین با سقط
  

گیري کرد یا  توان آن را در آزمایشگاه نمونه      خون سیاهرگی با سرنگ استریل محتوي هپارین که می         2cc : مورد نیاز نمونه  

  ..ارسال گرددبلافاصله به  آزمایشگاه و در دماي اتاق 
  

   در دو ظرف مجزاPHA ساعته با 72 کشت روتین -1  :روش انجام آزمایش

   ساعته با اضافه کردن تایمیدین72کیفیت بالا با  کشت -2  

   لام میکروسکوپی6 هاروست سلولی و تهیه حداقل -3  

   باندینگ و رنگ آمیزي-4  

  ها و آنالیز آنها  مطالعه سلول-5  

  اریوتایپ  عکسبرداري و تهیه ک-6  
  

  .گیرد باندینگ براي بررسی ساختار کروموزومها آنالیز صورت می کیفیتبراساس : حساسیت روش مورد آزمایش

  و بررسی علت مراجعه، اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و نوع داروهاي مصرفی: مورد نیازمدارك 

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه      ،هایی داخل نمونـه     د آلودگی  نمونه همولیز یا وجو    ،لخته ، نمونه یخ زده   :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسب،غیراستریل

   یک ماه:مدت زمان لازم جهت پاسخگویی

  .شود  نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک بررسی، تفسیر و گزارش می:نتیجه
  

  80559 پذیرش    -  :ها هطرز درخواست تست جهت بیم

  88230هاي کروموزومی    کشت لنفوسیتهاي خون محیطی  براي ناهنجاري-      همراه با کدهاي بین المللی

  88289 مطالعه با قدرت تفکیک بالا    -  

   80499 تفسیر و گزارش      -  
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 )آنمی فانکونی(هاي کروموزومی  مطالعه کروموزومی از نظر شکستگی

Chromosomal Study For chromosomal Breakage Syndrome (Fanconi Anemia)

هـاي مـادرزادي و همچنـین ناپایـداري کرومـوزومی         با پان سیتوپنی و برخی ناهنجـاري       (FA)آنمی فانکونی   : شرح تست 

و یـا دي  ) C ) MMCبا استفاده از مـواد کلاسـتوژنیک نظیـر میتومایـسین    . گردد خودبه خودي و یا القاء شده مشخص می

گردد را   ایجاد میFAتوان ناپایداري کروموزومی که در جریان       هاي کشت داده شده می       بر لنفوسیت  (DEB)اپوکسی بوتان   

      .هاي آپلاستیک ایدیوپاتیک افتراق داد مشاهده نمود و آن را ازآنمی
  

گیري کرد یا  آن را در آزمایشگاه نمونه  توان     خون سیاهرگی با سرنگ استریل محتوي هپارین که می         5cc : مورد نیاز نمونه  

  . بلافاصله به آزمایشگاه  و در دماي اتاق ارسال گردد
  

   PHA (F) ساعته با 72 کشت روتین -1  :روش انجام آزمایش

  FM)( ساعته  72 ساعته با اضافه کردن میتومایسین از ابتداي کشت  72  کشت -2  

  PHAا  ساعته ب72  کشت کنترل از یک فرد نرمال  -3  

   هاروست و تهیه لام میکروسکوپی-4  

   رنگ آمیزي معمولی با گیمسا جهت بررسی شکنندگی کروموزومها-5  

   عکسبرداري  از سلولها و تفسیر نتایج-6  
  

 سـاعت  48 بیمـار در  CBCو بررسـی  ، اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و نوع داروهاي مـصرفی        : مورد نیاز مدارك  

  .استگذشته مورد نیاز 
  

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه     ،هایی داخل نمونـه      نمونه همولیز یا وجود آلودگی     ،لخته،   نمونه یخ زده   :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسب،غیراستریل
  

   روز14 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی
  

  .شود تفسیر و گزارش می، و سیتوژنتیک بررسی نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکولی :نتیجه
  

      80559 پذیرش      -  :ها طرز درخواست تست جهت بیمه

  88248هاي شکنندگی کروموزوم       بررسی کروموزومی براي سندروم-  

       80463چهار کشت       ) فانکونی( شکنندگی کروموزومها  -  هاي بین المللی  همراه با کد

  80499     زارش تفسیر و گ-  

 
  

  

  



 

  شناسی و بانک خون،  بخش خون-   آزمایشگاه مرکزي-  )عج( درمانی قائمپژوهشی و  مرکز آموزشی،- خیابان احمد آباد: مشهد

  8430493:                فاکس8012438: تلفن. آزمایشگاه پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک

14 

 

    مطالعه کروموزومی از نظر موزائیسم

Chromosomal  Study  For  Mosaicism

اختلالات کرومـوزومی در  . دهد  هاي ژنتیکی را تشکیل می      هاي کروموزومی یکی از انواع بزرگ بیماري         بیماري :شرح تست 

: کروموزومی با نسبت بـالایی در مـوارد زیـر وجـود دارد     اختلالات ،از نظر بالینی. باشد هاي مختلف نسبتا شایع می  جمعیت

ها با دیس ژنزي گنادي و  هاي شکلی مادرزادي،عقب افتادگی ذهنی، عقیمی،خانم       افراد با ناهنجاري   ،هاي خودبخودي   سقط

  .دددر موارد فوق مطالعه کروموزومی و سیتوژنتیک غیرقابل اجتناب است و باید انجام گر. هاي تکراري زوجین با سقط
  

گیري کرد یا  توان آن را در آزمایشگاه نمونه      خون سیاهرگی با سرنگ استریل محتوي هپارین که می         2cc : مورد نیاز نمونه  

  .گاه و در دماي اتاق  ارسال گرددبلافاصله به آزمایش
  

   در دو ظرف مجزاPHA ساعته با 72 کشت روتین -1  :روش انجام آزمایش

   لام میکروسکوپی6ل  هاروست سلولی و تهیه حداق-2  

   باندینگ و رنگ آمیزي-3  

   سلول از مجموع لامها و آنالیز آنها50 مطالعه -4  

   عکسبرداري و تهیه کاریوتایپ -5  
  

  .باندینگ براي بررسی ساختار کروموزومها  و شمارش آنها کیفیتبراساس : حساسیت روش مورد آزمایش

  و بررسی علت مراجعه، کی بیمار و نوع داروهاي مصرفیاطلاعات بالینی و مدارك پزش: مورد نیازمدارك 

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه     ،هایی داخل نمونـه      نمونه همولیز یا وجود آلودگی     ،لخته،   نمونه یخ زده   :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسب،غیراستریل

   یک ماه:مدت زمان لازم جهت پاسخگویی

  .شود آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک بررسی تفسیر و گزارش می نتیجه :نتیجه
  

  80559 پذیرش    -  :ها طرز درخواست تست جهت بیمه

  88230هاي کروموزومی    کشت لنفوسیتهاي خون محیطی براي ناهنجاري -      همراه با کدهاي بین المللی

   88263     سلول براي موزائیسم50 بررسی کلی -  

    80499 تفسیر و گزارش   -  
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   مطالعه کروموزومی روي سلولهاي مغز استخوان

Chromosomal  Study  On  Bone Marrow

هـاي    گسترش علم سیتوژنتیک باعث گردیده تـا جهـت بررسـی و درمـان بیمـاران مبـتلا بـه انـواع بیمـاري                   :شرح تست 

هـاي سـیتوژنتیک    تست. استخوان به عنوان یک جزء تشخیصی مهم استفاده گرددهماتولوژي از کاریوتایپینگ آسپیره مغز   

گیـري در ارتبـاط     تصمیم، طبقه بندي بیماري،و از آن جمله مطالعه کروموزومی مغز استخوان در این حوزه براي تشخیص         

  .  گردد  پایش بیماري  عود و یا بهبود استفاده می،با درمان
  

 میـزان  %10در صـورتیکه بـیش از   (  خون محیطـی هپارینـه   cc 5سپیراسیون مغزاستخوان یا  آcc 3­5 : مورد نیازنمونه 

در . توسط همراه بیمار در اسرع وقت به آزمایشگاه و در دمـاي اتـاق ارسـال گـردد              ،  )بلاست در خون محیطی موجود باشد     

  .انجام و ارسال گرددگیري باید   نمونه،صورت احتمال ابتلا به انواع لوسمی  قبل از شروع شیمی درمانی
  

سـلول بـه محـیط کـشت  مخـصوص      107 بـه انـدازه  WBC Count نمونه خون پس از تعیین میزان :روش انجام آزمایش

ها رشد کنند و وارد مرحلـه متافـاز    شود، بسته به نوع متد به کار برده شده زمان نیاز است تا بلاست           مغزاستخوان اضافه می  

) Harvest( سلولها وارد مرحله بعدي آزمایش به نام هاروسـت )  یا یک شب48 یا 24(از  بعد از گذشت زمان مورد نی    ،گردند

شود و باندینگ روي  آنهـا انجـام و    لام میکروسکوپی گرفته می6شوند و طی مراحل بعدي آزمایش از هر نمونه  حداقل         می

  .گردد پس از عکسبرداري   از مجموع لامها و تهیه کاریوتایپ، انالیز انجام می
  

  باندینگ براي بررسی اختلالات ساختاري وشمارشی کروموزومها   کیفیتبراساس : حساسیت روش مورد آزمایش

، اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع از آخرین دوره شیمی درمانی و نوع داروهـاي مـصرفی   : مورد نیاز مدارك  

  .و تشخیص اولیه مورد نیاز است

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه     ،هایی داخل نمونـه      نمونه همولیز یا وجود آلودگی     ،لخته،   یخ زده   نمونه :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسب،غیراستریل

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی

  .شود می نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک بررسی تفسیر و گزارش :نتیجه
  

                          80559      پذیرش-  :ها طرز درخواست تست جهت بیمه

  88237  کشت سلولهاي مغز استخوان   -  همراه با کدهاي بین المللی 

  88299 بررسی سیتوژنتیک مغزاستخوان      -  

  80499 تفسیر و گزارش    -  
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    کروموزومی مایع آمنیوتیکمطالعه 

Chromosomal Study on Amniotic Fluid
  

مایع آمنیوتیک مایعی است که اطراف جنین را فراگرفته است و باعث حفاظت از جنـین در مقابـل ضـربات و        : شرح تست 

یک نمونـه  . باشد گردد و همچنین منبع اکسیژن،پروتئین و سایر موادي است که جهت رشد جنین مورد نیاز می فشارها می 

سلولهاي جنینـی از  . گردد  حاملگی ارسال می16-18وسط تکنیک آمنیوسنتز و معمولا بین هفته از این مایع جهت تست ت     

آنالیز کروموزومی مایع آمنیوتیک روندي است کـه در         . گردد  هاي کروموزومی استفاده می     این مایع آمنیوتیک جهت بررسی    

در رونـد  . گیرند ها مورد بررسی قرار می موزومآن سلولهاي جنینی براي هر گونه تغییرات بزرگ ساختمانی و یا تعدادي کرو        

 مراحـل  ،شوند و پس از رشد   آنالیز و کاریوتایپ مایع آمنیوتیک، سلولهاي جنینی موجود در مایع آمنیوتیک کشت داده می             

ها،آنـالیز    و رنگ آمیزي انجـام و براسـاس حـضور بانـدهاي تیـره و روشـن موجـود بـروي کرومـوزوم                   spreadingهاروست،  

 هفتـه بـارداري باشد،یررسـی میـزان آلفـا           13-22در صورتیکه نمونه دریافتی مربوط به هفته        . پذیرد  ومی انجام می  کروموز

  .فتوپروتئین مایع آمنیوتیک نیز مفید خواهد بود
  

   سال35 مادران باردار با سن بالاي -1  :موارد کاربرد

  هاي کروموزومی  تولد نوزاد زنده قبلی با ناهنجاري-2  

  .زایی قبلی که با احتمال اختلالات کروموزومی بوده است مرده -3  

  هاي جنینی هاي کروموزوم  بازآرایی کروموزومی والدین، موزائیسم کروموزومی و یا آنوپلوئیدي-4  

   نتایج مثبت غربالگري سرمی مادري مبنی بر افزایش خطر اختلالات کروموزومی جنین-5  

   نتایج سونوگرافی غیر نرمال جنین-6  

  هاي سیتوژنتیک اختصاصی ها با یافته هاي شکنندگی کروموزومی و یا سایر سندروم  خطر سندروم-7  
  

هـاي    از نمونه مایع آمنیوتیک بدون آلودگی به خون و در شرایط کـاملا اسـتریل و در داخـل لولـه                 20cc : مورد نیاز نمونه  

شگاه و به دور از نورمستقیم و در دمـاي اتـاق ارسـال           جهت انجام مطالعات سیتوژنتیک باید بلافاصله به آزمای        50ccفالکون

  .نام بیمار، تاریخ تولد مادر، سن حاملگی و تشخیص احتمالی حتما باید ذکر گردد. گردد
  

  :هاي انجام تست محدودیت

  .هاي تکمیلی بیشتري دارد  اختلالات کروموزومی جزئی با این تست قابل ارزیابی نیست و نیاز به تست-1

 نتایج ممکن است اشـتباه گـردد و بیـشتر از آنکـه نمایـانگر            ، آلوده شدن مایع آمنیوتیک به سلولهاي مادري        در صورت  -2

  .مشخصات کروموزومی جنین باشد، نمایانگر مشخصات کروموزومی مادر خواهد بود

 شـمارش تعـداد   و نیازمند) موزائیسم(دنها ممکن است بیش از یک گونه آرایش کروموزومی در بدن باش   بعضی از جنین   -3

  .بیشتري از متافازهاي سلولهاي آمنیوتیک خواهد بود

باشـد کـه بـه      مـی DNA تعداد زیادي از اختلالات ژنتیکی وجود دارد که آنقدر این تغییرات، جزئی و خفیف در سـطح        -4

  .باشد وسیله این تست قابل بررسی نمی

ا دلیل بر آن نیست که این بچه در صورت تولد هیچگونـه   یک نتیجه نرمال بروي آنالیز کروموزومی مایع آمنیوتیک قطع  -5

  .نقص ژنتیکی و یا اختلال تکاملی را در آینده نداشته باشد 
  

  .هاي قبلی و سونوگرافی) مارکرهاي سرمی مادر(آخرین نتایج آزمایشگاهی  : مورد نیازمدارك 
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ا قهـوه اي رنـگ، مـایع آمنیوتیـک کـدر،مایع      مایع آمنیوتیک آغشته به خون حتی به مقدار کم و ی ـ     : موارد برگشت نمونه  

  .گیري به آزمایشگاه برسد  ساعت بعد از زمان نمونه2آمینوتیک که بیش از 
  

  .باشد  روز زمان مورد نیاز می15 در صورت ارسال نمونه با شرایط مناسب حدود :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی
  

  .شود کولی و سیتوژنتیک بررسی تفسیر و گزارش می نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مول:نتیجه
  

  80559 پذیرش        -  :ها طرز درخواست تست جهت بیمه

  882351کشت سلولهاي مایع آمنیون     -  همراه با کدهاي بین المللی  

  88267 سلول مایع آمنیوتیک   15 بررسی -  

  80499 تفسیر و گزارش      -  
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  از نظر سندرم ایکس شکنندهکروموزومی مطالعه 

Chromosomal  Study  for Detection of Fragile X Syndrome
  

تـر   این مشکل در میان پسران شـایع .  یکی از رایجترین علل ارثی اختلالات یادگیري است، شکننده Xسندرم  : شرح تست 

 شکننده اختلالی ژنتیکی اسـت  Xسندرم  .گردد از دختران است و موجب طیف وسیعی از مشکلات یادگیري و رفتاري می           

ایـن ژن کـد کننـده پـروتئین     .باشد  میFMR1 در ژن CGG شکننده افزایش تکرارهاي سه تایی  Xو عامل مسبب سندرم     

FMRP باشد باشد که این پروتئین براي تکامل و یا عملکرد معمول مغز مورد نیاز می          می.FMR1   نزدیک به انتهـاي بـازوي 

 پس از انجام کشت و کاریوتایپینگ در شرایط مخـصوص  ، شکنندهX در بیمار مبتلا به سندروم ، قرار دارد Xمبلند کروموزو 

  .باشد  به شکل شکسته و آویزان مشهود میXو بررسی با میکروسکوپ، انتهاي بازوي بلند کروموزوم 
  

گیري کرد یا   آن را در آزمایشگاه نمونه   توان   خون سیاهرگی با سرنگ استریل محتوي هپارین که می         2cc : مورد نیاز نمونه  

  .بلافاصله به  آزمایشگاه و در دماي اتاق ارسال گردد
  

   PHA ساعته با 72 کشت روتین -1 :روش انجام آزمایش

  (Low folate) ساعته در محیط 72 کشت -2 

   ساعته با اضافه کردن تایمیدین96 کشت -3 

  سکوپی لام میکرو6 هاروست سلولی و تهیه حداقل -4 

   باندینگ و رنگ آمیزي-5 

   مطالعه سالولها و آنالیز آنها-6 

   عکسبرداري و تهیه کاریوتایپ -7 
  

  .گیرد باندینگ براي بررسی ساختار کروموزومها آنالیز صورت می کیفیتبراساس : حساسیت روش مورد آزمایش
  

  و بررسی علت مراجعه، ي مصرفیاطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و نوع داروها: مورد نیازمدارك 
  

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه     ،هایی داخل نمونـه      نمونه همولیز یا وجود آلودگی     ،لخته،   نمونه یخ زده   :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسب،غیراستریل
  

   یک ماه:مدت زمان لازم جهت پاسخگویی
  

  .شود لوشیپ پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک بررسی، تفسیر و گزارش می نتیجه آزمایش توسط پزشک ف:نتیجه
  

  80559 پذیرش   - :ها طرز درخواست تست جهت بیمه

  80462)    چهار کشت (FragX بررسی شکستگی کروموزوم  -    همراه با کدهاي بین المللی

  88250 سلول     100 بررسی شکنندگی کروموزوم بررسی کلی - 

   80499 گزارش    تفسیر و- 
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  FISH به روش MDSبررسی اختلالات کروموزومی در 

FISH for MDS: Del 5q,Del p53,Del 7q,Del 20q
  

ز غلبـه دارد،خـون   ها آپوپتـو   اختلالاتی هستند که در آن(MDS)هاي میلودیس پلاستیک  ها یا سندرم    بیماري :شرح تست 

میلوپرولیفراتیـو خـصوصیاتی از   / اخـتلالات میلـو دیـس پلاسـتیک     0دهـد  ها رخ می سازي غیرموثر و جود دارد و سیتوپنی 

کنـد    سال بروز مـی 50 عمدتا در افراد بالاي MDS.دهند هردو،با افزایش سلولها و نیز دیس پلازي مورفولوژیک را نشان می 

 خونی مقاوم به مواد هماتینیـک بـا یـا بـدون وجـود نـوتروپنی و ترومبوسـیتوپنی نـشان         و معمولا خود را به شکل یک کم 

 بـه روش  Del 5q,Del p53,Del 7q,Del 20q  کـه شـامل  MDSهاي شـایع سـیتوژنتیکی در    بعضی از ناهنجاري. دهند می

FISHگیرد  مورد بررسی قرار می.  
  

 خون محیطی هپارینه در اسرع وقت به آزمایـشگاه و در دمـاي   cc 5 آسپیراسیون مغزاستخوان یا cc 3­5 : مورد نیازنمونه 

  .اتاق ارسال گردد
  

گردنـد    سلولها وارد مرحله اینترفاز و متافاز می      ، MDSهاي کشت مخصوص      پس از کشت در محیط     :روش انجام آزمایش  

شـود   اري خریـداري مـی  هاي هیبریدیزیشن  که به صـورت تج ـ    و سپس با استفاده از پروب      Pretreatmentو توسط مراحل    

هـا آمـاده بررسـی توسـط میکروسـکوپ        نمونـه Posthybridizationمرحله هیبریداسیون انجام و در نهایـت طـی عملیـات      

  .گردد فلورسانس می
  

هاي مشاهده شده براي بررسی اخـتلالات سـاختاري      ها و سیگنال     براساس کیفیت  پروب    :حساسیت روش مورد آزمایش   

  .باشد می%95ساسیت حدود وشمارشی کروموزومها، ح
  

، اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع از آخرین دوره شیمی درمانی و نوع داروهـاي مـصرفی   : مورد نیاز مدارك  

  و تشخیص اولیه
  

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه     ،هایی داخل نمونـه      نمونه همولیز یا وجود آلودگی     ،لخته،   نمونه یخ زده   :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسب،راستریلغی
  

   روز 10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی
  

هـاي فلورسـنت ایجـاد      نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک  بر اسـاس سـیگنال      :نتیجه

  شود شده بررسی، تفسیر و گزارش می
  

    80559               ش    پذیر -  :ها بیمه جهت تست درخواست طرز

  88237هاي مغز استخوان    کشت سلول -  المللی بین کدهاي با        همراه

  88299       سیتوژنتیک مطالعات سایر -  

  FISH                4×80478 براي پروب -  

  80499                گزارش و تفسیر -  

 
  

  



 

  ،شناسی و بانک خون  بخش خون-   آزمایشگاه مرکزي-  )عج(پژوهشی و درمانی قائم  مرکز آموزشی،- خیابان احمد آباد: مشهد

 8430493:                فاکس8012438: تلفن. آزمایشگاه پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک

21 

 

  FISH  به روشCLLبررسی اختلالات کروموزومی در 

FISH for CLL: Trisomy 12 , del (6q),del(17p), del(13q), del(11q)
  

هایی با ظاهر بـالغ کـه    اختلالی است که به وسیله تکثیر منوکلونال لنفوسیت      ) CLL(لوسمی مزمن لنفوسیت    : شرح تست 

از % 80 بـیش از  .اسـت  هاي شایع لوسمی بزرگسالان یکی از فرمCLL .شود خصوصیات فنوتیپی مشخص دارند شناخته می

ایـن اخـتلالات کرومـوزومی     .دهنـد  نشان می FISHیک یا چند مورد آسیب سیتوژنتیکی را با روش CLLبیماران مبتلا به    

هـاي سـیتوژنتیک و     تاییـد یافتـه  ،کنند و از این روش براي کمک به تشخیص         هریک پیش آگهی خاصی را پیش بینی می       

  . اده کردتوان استف پیگیري و پاسخ به درمان می
  

 خون محیطی هپارینه در اسرع وقت به آزمایشگاه  و در دمـاي  cc 5 آسپیراسیون مغزاستخوان یا cc 3­5 : مورد نیازنمونه 

  .اتاق ارسال گردد
  

گردنـد و    سلولها وارد مرحله اینترفاز و متافاز می، CLLهاي کشت مخصوص  پس از کشت در محیط: روش انجام آزمایش 

شـود   هاي هیبریدیزیشن  کـه بـه صـورت تجـاري خریـداري مـی        و سپس با استفاده از پروب      Pretreatmentتوسط مراحل   

هـا آمـاده بررسـی توسـط میکروسـکوپ        نمونـه Posthybridizationمرحله هیبریداسیون انجام و در نهایـت طـی عملیـات      

  .گردد فلورسانس می
  

 هاي مشاهده شده براي بررسی اختلالات ساختاري و     ها و سیگنال     براساس کیفیت  پروب    :حساسیت روش مورد آزمایش   

  .باشد می%95شمارشی کروموزومها، حساسیت حدود 
  

، اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع از آخرین دوره شیمی درمانی و نوع داروهـاي مـصرفی   : مورد نیاز مدارك  

  و تشخیص اولیه
  

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه     ،هایی داخل نمونـه     همولیز یا وجود آلودگی    نمونه   ،لخته،   نمونه یخ زده   :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسب،غیراستریل
  

   روز 10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی
  

هـاي فلورسـنت ایجـاد      نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک  بر اسـاس سـیگنال      :نتیجه

  .شود بررسی، تفسیر و گزارش میشده 
  

  80559         پذیرش    -  :ها بیمه جهت تست درخواست طرز

  88237هاي مغز استخوان    کشت سلول -  المللی بین کدهاي با        همراه

  88299    سیتوژنتیک مطالعات سایر -  

  FISH             5×80478 براي پروب -  

  80499             گزارش و تفسیر -  
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  FISH به روش 21 و 18 و X13 و Yهاي  بررسی اختلالات شمارشی کروموزوم

FISH  for Chromosome 13, 18, 21, X, Y in Prenatal Diagnosis

 و اخـتلالات گنـادي   13،18،21هـاي   هاي قبـل از زایمـان،تریزومی کرومـوزوم    ها در تشخیص     شایعترین آنوپلوئیدي  :شرح تست 

اختلالات کروموزومی که با تولـد نـوزاد زنـده همـراه     % 85- 95کل اختلالات کروموزومی و حدود   % 65 حدود   باشد که   جنسی می 

هاي تشخیصی سریع و انتخابی بـه دنبـال آمنیوسـنتز جهـت بررسـی ایـن اخـتلالات تکنیـک          یکی از راه.گردد  است را شامل می   

هـاي سـانترومریک یـا      بـا اسـتفاده از پـروب   FISH  (Flurescence in situ hybridization)هیبریدیزاسیون درجـاي فلورسـانس   

 FISHهـاي غیـر کـشت داده شـده بـا اسـتفاده از تکنیـک         غربالگري آنوپلوئیدي بر روي آمنیوسـیت   .باشد  اختصاصی لوکوس می  

در تـست  . ها و کاریوتایپینگ معمولی بر روي مایع آمنیوتیک نتیجه دهـد       تواند در زمان کوتاهتري نسبت به کشت آمنیوسیت         می

،  بلافاصـله بعـد از آمنیوسـنتز   FISHهاي جنـسی بـه وسـیله تکنیـک       و اختلالات کروموزوم13،18،21سریع غربالگري تریزومی  

پـذیرد   هاي مخصوص متصل به ماده فلورسانس مرحله اتصال صـورت مـی    انجام و سپس با استفاده از پروب    Pretreatmentمرحله  

بـراي اطمینـان از نتـایج حاصـل     .گردد هاي حاصله بررسی و نتایج گزارش می نس، سیگنالو در نهایت توسط میکروسکوپ فلورسا  

 بـه  FISH زیرا با اسـتفاده از تکنیـک   ،پذیرد  کشت و کاریوتایپ مایع آمنیوتیک نیز انجام می     ،معمولا همراه با این تست غربالگري     

  .کن است مشخص نگرددموارد از اختلالات سیتوژنتیک قابل شناسایی، مم% 25- 30تنهایی حدود 

   :موارد استفاده از تست

  . در مادران بارداري که خطر وجود جنین با اختلالات کروموزومی در آنها وجود دارد-

   در مادران با سن بالا و افزایش خطر سندرم داون در جنین براساس غربالگري مارکرهاي سرمی در مادر-

  هاي غیرطبیعی در سونوگرافی  یافته-

 از مایع آمنیوتیک تحت شرایط استریل و بلافاصله دردماي اتاق  به ایـن آزمایـشگاه ارسـال              20cc حدود   : د نیاز مورنمونه  

 اولیه آسپیره مایع آمنیوتیک ابتدا دور ریختـه شـود و   5ccمایع آمنیوتیک باید شفاف و زرد کمرنگ باشد، بهتر است          .گردد

  . و ارسال گرددآوري  آسپیره بعدي جمع20ccسپس 

 مخـصوص هـاي     پـروب  از استفاده با سپس و انجام Pretreatment مرحله،  آمنیوسنتز از بعد بلافاصله:  انجام آزمایش  روش

 حاصـله هـاي    سـیگنال  فلورسانس، میکروسکوپ توسط نهایت در و پذیرد  می صورت اتصال مرحله فلورسانس ماده به متصل

  گردد می گزارش نتایج و بررسی

 در صورت انجام کشت و کاریوتایپینگ مایع آمنیوتیـک         ،ر صورت انجام صحیح آزمایش    د: حساسیت روش مورد آزمایش   

  . را داراست%100 حساسیت و اختصاصیت حدود ،به صورت همزمان

 .هاي قبلی و سونوگرافی) مارکرهاي سرمی مادر( آخرین نتایج آزمایشگاهی : مورد نیازمدارك 

ن حتی به مقدار کم و یـا قهـوه اي رنـگ، مـایع آمنیوتیـک کـدر،مایع       مایع آمنیوتیک آغشته به خو   : موارد برگشت نمونه  

  .گیري به آزمایشگاه برسد  ساعت بعد از زمان نمونه2آمینوتیک که بیش از 

   روز 15 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی

 ایجـاد  هـاي فلورسـنت    نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک  بر اسـاس سـیگنال      :نتیجه

 .شود شده بررسی، تفسیر و گزارش می
 

  80559پذیرش                -  :ها طرز درخواست تست جهت بیمه

  88299سایر مطالعات سیتوژنتیک      -  

 FISH    5×80478 پروب براي هر  -      همراه با کدهاي بین المللی               

    80499تفسیر و گزارش            -  
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 (FISH) با روش هیبریدیزاسیون درجاي فلورسانس Her2/neuسی افزایش بیان ژن تست برر

FISH study for HER2/neu in Breast Cancer 
  

ــاکتور رشــد را درگیــر   گیرنــده تیــروزین کینــازي را کــد مــی ،  Her2/neuژن  :شــرح تــست نمایــد کــه ســیگنالهاي ف

ــد مــی ــست% 20افــزایش بیــان ژن در حــدود .نمای ــازگو   ان همــراه مــیاز ســرطانهاي پ ــدتري را ب باشــد و پــیش آگهــی ب

 کولون و تخمدان ،ریه پروستات، هاي معده، نماید،همچنین افزایش بیان این ژن با درجات شیوع متغییري در کارسینوم          می

 را داشـته باشـند،   Her2/neu در بیماران مبتلا به سرطان پستان کـه افـزایش بیـان          Herceptinداروي  .نیز دیده شده است   

در روش . باشـد   میHer2/neuباشد و از این رو استفاده از این داروي گران قیمت مبتنی بر افزایش بیان ژن             بسیار موثر می  

گـردد ولـی در    متداول از تکنیک ایمونوهیستوشیمی بروي بافت تومورال جهت بررسی افزایش بیان ایـن ژن اسـتفاده مـی                

گردد، تـست تاییـدي توسـط     گزارش می 2+باشد و به صورت  دقیق نمی به طور کامل قادر به پاسخگویی IHCمواردي که 

  .پذیرد  و بروي بافت پارافینه و یا بافت تازه انجام میFISH(Fluorescence In Situ Hybridization (تکنیک
  

ی بیمـار در   ارسال بلوك پارافینه به همراه اسلایدهاي پـاتولوژي و ارسـال اسـلایدهاي ایمونوهیـستوشیم    : مورد نیاز نمونه  

  صورت وجود
  

هـاي هیبریدیزیـشن     و سـپس بـا اسـتفاده از پـروب    Pretreatment مراحل   بروي بلوك پارافینه ابتدا   : روش انجام آزمایش  

شود مرحلـه هیبریداسـیون انجـام و در نهایـت طـی عملیـات         که به صورت تجاري خریداري می       Her2/neuمخصوص ژن   

Posthybridization در نهایت مقایسه آن با پروب ژن کنترل به صورت همزمان و مقایـسه نـسبت آنهـا  و              و  ها آماده      نمونه

  .گردد میانجام توسط میکروسکوپ فلورسانس تفسیر و گزارش آن 
  

 ، روش استاندارد و طلایـی بـراي بررسـی وضـعیت بیـان      FISHبا توجه به اینکه تکنیک     : حساسیت روش مورد آزمایش   

Her2/neuباشد می% 100ختصاصیت آن در صورت انجام صحیح آزمایش باشد، حساسیت و ا  می.  
  

، اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع از آخرین دوره شیمی درمانی و نوع داروهـاي مـصرفی   : مورد نیاز مدارك  

  و تشخیص اولیه
  

بافـت ارسـالی   % 70متر از  در صورت وجود خونریزي و نکروز شدید در بافت ارسالی و در صورتیکه ک:موارد برگشت نمونه 

  .تومورال باشد
  

   روز 15 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی
  

  .شود  نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ  پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک بررسی تفسیر و گزارش می:نتیجه
  

  80559پذیرش             -     :  ها طرز درخواست تست جهت بیمه

  88299سایر مطالعات سیتوژنتیک      -        ین المللی         همراه با کدهاي ب

  FISH           2×80478پروب براي  -  

  80499تفسیر و گزارش              -  

  FISH  88323 اسلاید پاتولوژي از نظر مکان مناسب جهت انجام تست بررسی -   
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 (CISH)کروموژنیک  با روش هیبریدیزاسیون درجاي Her2/neuتست بررسی افزایش بیان ژن 

CISH study  for HER2/neu in Breast Cancer
  

 .نمایـد  نماید کـه سـیگنالهاي فـاکتور رشـد را درگیـر مـی        گیرنده تیروزین کینازي را کد می    ، Her2/neu ژن :شرح تست 

همچنـین   ،نمایـد  باشد و پیش آگهـی بـدتري را بـازگو مـی            از سرطانهاي پستان همراه می    % 20افزایش بیان ژن در حدود      

 کولـون و تخمـدان نیـز دیـده شـده      ،ریه،  هاي معده،پروستات   افزایش بیان این ژن با درجات شیوع متغییري در کارسینوم         

 را داشـته باشـند، بـسیار مـوثر      Her2/neu در بیماران مبتلا به سرطان پـستان کـه افـزایش بیـان               Herceptinداروي  .است

در روش متـداول از  . باشـد   میHer2/neu گران قیمت مبتنی بر افزایش بیان ژن     باشد و از این رو استفاده از این داروي          می

گـردد ولـی در مـواردي کـه      تکنیک ایمونوهیستوشیمی بروي بافت تومورال جهت بررسی افزایش بیان این ژن استفاده می        

IHCي توسـط تکنیـک  گـردد، تـست تاییـد    گزارش مـی  2+باشد و به صورت   به طور کامل قادر به پاسخگویی دقیق نمی) 

CISH(chromogenic  In Situ Hybridizationپذیرد  و بروي بافت پارافینه و یا بافت تازه انجام می.  
  

 ارسال بلوك پارافینه به همراه اسلایدهاي پـاتولوژي و ارسـال اسـلایدهاي ایمونوهیـستوشیمی بیمـار در      : مورد نیاز نمونه  

  صورت وجود
  

مخـصوص ژن  هـاي    و سـپس بـا اسـتفاده از پـروب    Pretreatment مراحـل  ارافینه ابتدابروي بلوك پ  : روش انجام آزمایش  

Her2/neu    ــی ــداري م ــاري خری ــورت تج ــه ص ــه ب ــات      ک ــی عملی ــت ط ــام و در نهای ــیون انج ــه هیبریداس ــود مرحل ش

Posthybridization ت آنهـا  و  و در نهایت مقایسه آن با پروب ژن کنترل به صورت همزمان و مقایـسه نـسب             ها آماده      نمونه

  .گردد میانجام   )FISHارجحیت نسبت به روش (نوريتوسط میکروسکوپ تفسیر و گزارش آن 
  

 ، در صورت FISH,CISHهاي  با توجه به مطالعات اخیر مبنی بر ارزش هم اندازه تکنیک          : حساسیت روش مورد آزمایش   

  .شود در نظر گرفته می% 100 حساسیت و اختصاصیت حدود ،انجام صحیح آزمایش
  

، اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع از آخرین دوره شیمی درمانی و نوع داروهـاي مـصرفی   : مورد نیاز مدارك  

  و تشخیص اولیه
  

بافـت ارسـالی   % 70 در صورت وجود خونریزي و نکروز شدید در بافت ارسالی و در صورتیکه کمتر از :موارد برگشت نمونه 

  .تومورال باشد
  

   روز 10 :زم جهت پاسخگوییمدت زمان لا
  

 .شود  نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ  پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک بررسی تفسیر و گزارش می:نتیجه
  

  80559پذیرش             -       :  ها طرز درخواست تست جهت بیمه

  88299سایر مطالعات سیتوژنتیک      -           همراه با کدهاي بین المللی

  CISH          2×80478 پروب براي -  

  80499 تفسیر و گزارش             -  

    CISH بررسی اسلاید پاتولوژي از نظر مکان مناسب جهت انجام تست -  

  88323  
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.II مطالعات پاتولوژي مولکولی  
II. MOLECULAR STUDY 
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.A هاي خونی بدخیمی  
A. Hematologic Malignancy 
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 RT-PCR به روش ALLپنل 

ALL (Qualitative) Panel:Nested RT-PCR-  t(4;11), t(12;21), t(1;19), t(9;22) 
  

  .پردازد  می(ALL)هاي مربوط به لوکمی لنفوبلاستیک حاد  این تست به بررسی  کیفی پنل ترانسلوکاسیون: شرح تست
  

  جهت شناسایی در مراحل ابتدایی بیماري -1  

   جهت شناسایی حداقل باقیمانده بیماري -2  ت تستاهمی

  جهت پایش احتمال بازگشت بیماري در طول دوره درمان  -3  

  گیري جهت پیوند مغز استخوان  جهت بررسی پیش آگهی بیماري و تصمیم-4  
  

  

 نمونـه   2ccویـا بـیش از      ) درصورت وجود بلاسـت در خـون محیطـی        ( EDTA خون وریدي آغشته به      4cc : مورد نیاز نمونه  

 نمونـه بایـد   آوري روي نمونه اسم بیمار و زمـان جمـع      . براي تشخیص فرد مبتلا لازم است      EDTAآسپیره مغزاستخوان همراه    

حداکثر زمـان ارسـال نمونـه تـا     . نوشته شود در صورت نیاز به ارسال نمونه از شهرهاي دیگر هماهنگی با آزمایشگاه الزامیست   

  .باشد ی ساعت و با حفظ زنجیره سرما م48
  

 بـه روش رونویـسی   cDNA براي تولیـد  RNA شود؛  از خون وریدي یا مغزاستخوان استخراج میRNA :روش انجام آزمایش

 t(9;22)  t(12;21),t(1;19),هـاي  پرایمرهـاي اختـصاصی بـراي تکثیـر ترانـسلوکاسیون     ، گیـرد  معکوس مورد استفاده قرار مـی 

  .گیرد مورد استفاده قرار می) ره اي پلیمرازواکنش زنجی (Nested RT­PCR به روش t(4;11)و
  

تـر و   بـسیار حـساس    t(4;11)  وt(9;22)  t(12;21),t(1;19), براي تشخیصRT­PCR تست :حساسیت روش مورد آزمایش

 بــا Nested RT­PCR اســت بــراي اســتفاده از حـداکثر حــساسیت روش  FISHتــر از روش متــداول ســیتوژنتیک یـا   دقیـق 

  .ن مرکز به کارمی رود در ای 10 - 4حساسیت
  

و ، اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع از آخرین دوره شیمی درمانی و نـوع داروهـاي مـصرفی     : مورد نیاز مدارك  

  .مدت زمانی که بیمار تحت درمان بوده است
  

هـاي   رفتن نمونـه در لولـه   گ ـ ،هـایی داخـل نمونـه        نمونه همولیز یا وجود آلـودگی      ،لخته،   نمونه یخ زده   :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسب،غیراستریل
  

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی
  

 نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک به صورت کیفی و براسـاس بانـدهاي مـشاهده        :نتیجه

  .شود رسی تفسیر و گزارش می بر Nested RT­PCR و External RT­PCRشده در 
  

  

  80559 پذیرش             -  :     ها تست جهت بیمه درخواست طرز

  RNA       80483 استخراج -              المللی بین کدهاي با همراه    

  - RT­PCR        10 ×80497 

  80499  گزارش و تفسیر -  
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  RT-PCR به روش t(4;11)بررسی ترانسلوکاسیون 

ALL – Panel: 1) Nested RT-PCR  t(4;11) MLL-AF4
 

  

شـود، ایـن جابـه      دیده مـی B­ALL و غالبا در نوع   ALL کودکان مبتلا به     %5 در   t(4;11)جابه جایی کروموزوم     :شرح تست 

شود و بیماري بیشتر به عنـوان لوسـمی دوران شـیرخوارگی شـناخته       از موارد  در مرحله شیرخوارگی دیده می%75جایی در  

هـاي لنفوبلاسـتیک بیـشتر     شود ولی عود نسبت به دیگر انواع لوسمی شود، احتمال بهبودي کامل در این بیماري دیده می     می

هاي درگیر در این نوع جا به جـایی عبـارت انـداز     ژن.شود است، و به عنوان یک لوکمی لنفوئید حاد با پروگنوز بد شناخته می     

   . q23 در ناحیه 11 بروي کروموزوم MLL و ژن 4 کروموزوم q21 در ناحیه AF4ژن 
  

  جهت شناسایی در مراحل ابتدایی بیماري -1  

   جهت شناسایی حداقل باقیمانده بیماري -2  اهمیت تست

  جهت پایش احتمال بازگشت بیماري در طول دوره درمان  -3  

  گیري جهت پیوند مغز استخوان  جهت بررسی پیش آگهی بیماري و تصمیم-4  
  

 نمونـه   2ccویـا بـیش از      ) درصورت وجود بلاسـت در خـون محیطـی        ( EDTA خون وریدي آغشته به      4cc : رد نیاز مونمونه  

 نمونـه بایـد   آوري روي نمونه اسم بیمار و زمـان جمـع      . براي تشخیص فرد مبتلا لازم است      EDTAآسپیره مغزاستخوان همراه    

حداکثر زمـان ارسـال نمونـه تـا     . گی با آزمایشگاه الزامیستنوشته شود در صورت نیاز به ارسال نمونه از شهرهاي دیگر هماهن   

  .باشد  ساعت و با حفظ زنجیره سرما می48
  

 بـه روش رونویـسی   cDNA براي تولیـد  RNA شود؛  از خون وریدي یا مغزاستخوان استخراج میRNA :روش انجام آزمایش

 Nested RT­PCR بـه روش  t(4;11)انـسلوکاسیون  پرایمرهاي اختصاصی براي تکثیـر تر ، گیرد معکوس مورد استفاده قرار می

  .گیرد مورد استفاده قرار می) واکنش زنجیره اي پلیمراز(

تـر از روش متـداول    تـر و دقیـق   بـسیار حـساس    t(4;11)  بـراي تـشخیص  RT­PCR تـست  :حساسیت روش مورد آزمایش

در این مرکـز بـه    10 - 4 با حساسیت Nested RT­PCR است براي استفاده از حداکثر حساسیت روش FISHسیتوژنتیک یا 

  .کارمی رود
  

و ، اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع از آخرین دوره شیمی درمانی و نـوع داروهـاي مـصرفی     : مورد نیاز مدارك  

  .مدت زمانی که بیمار تحت درمان بوده است

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه    ،هـایی داخـل نمونـه       دگی نمونه همولیز یا وجود آلـو      ،لخته،   نمونه یخ زده   :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسب،غیراستریل

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی

 نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک به صورت کیفی و براسـاس بانـدهاي مـشاهده        :نتیجه

  .شود  بررسی تفسیر و گزارش می Nested RT­PCR و External RT­PCRشده در 
  

  80559 پذیرش             -    :   ها بیمه جهت تست درخواست طرز

  RNA       80483 استخراج -               المللی بین کدهاي با همراه    

  - RT­PCR_ t(4;11)    2×80497 

  80499  گزارش و تفسیر -  
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  RT-PCR به روش t(1;19)بررسی ترانسلوکاسیون 
 

ALL – Panel: 2) Nested  RT-PCR  t(1;19)(q23; p13) E2A-PBX1 
 

  

بـا منـشا سـلولهاي    t(1;19)(q23;p13) E2A­PBX1  ناهنجـاري  (ALL)در لوسمی لنفوبلاستیک حاد کودکـان   :شرح تست

pre­B   ایـن ترانـسلوکاسیون   . انی آن کمتر استدهد اما فراو دهد، این ناهنجاري در بزرگسالان نیز رخ می  موارد رخ می %6 در

. داشتن این ناهنجاري نشان دهنده پروگنوز بد بیماري اسـت    .  است pre­Bقویا وابسته به خصوصیات ایمنوفنوتیپی  سلولهاي        

  . است1 روي کروموزوم PBX1 با ژن 19 روي کروموزوم E2A(TCF3)این ناهنجاري ناشی از جا به جایی ژن 
  

 ALL  مراحل ابتدایی بیماريجهت شناسایی در -1  

   جهت شناسایی حداقل باقیمانده بیماري -2  اهمیت تست

  جهت پایش احتمال بازگشت بیماري در طول دوره درمان  -3  

   جهت بررسی پیش آگهی بیماري-4  
  

نـه   نمو 2ccویـا بـیش از      ) درصورت وجود بلاسـت در خـون محیطـی        ( EDTA خون وریدي آغشته به      4cc : مورد نیاز نمونه  

 نمونـه بایـد   آوري روي نمونه اسم بیمار و زمـان جمـع      . براي تشخیص فرد مبتلا لازم است      EDTAآسپیره مغزاستخوان همراه    

حداکثر زمـان ارسـال نمونـه تـا     . نوشته شود در صورت نیاز به ارسال نمونه از شهرهاي دیگر هماهنگی با آزمایشگاه الزامیست   

  .باشد  ساعت و با حفظ زنجیره سرما می48
  

 بـه روش رونویـسی   cDNA براي تولیـد  RNA شود؛  از خون وریدي یا مغزاستخوان استخراج می   RNA :روش انجام آزمایش  

 بـه  t(1;19)(q23;p13) E2A­PBX1پرایمرهاي اختصاصی براي تکثیـر ترانـسلوکاسیون   ، گیرد معکوس مورد استفاده قرار می

  .گیرد  استفاده قرار میمورد) واکنش زنجیره اي پلیمراز (Nested RT­PCRروش 

تـر از روش متـداول    تـر و دقیـق   بـسیار حـساس  t(1;19) . بـراي تـشخیص   RT­PCR تـست  :حساسیت روش مورد آزمایش

در این مرکـز بـه    10 - 4 با حساسیت Nested RT­PCRبراي استفاده از حداکثر حساسیت روش .  استFISHسیتوژنتیک یا 

  .کارمی رود
  

و ، بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع از آخرین دوره شیمی درمانی و نـوع داروهـاي مـصرفی    اطلاعات  : مورد نیاز مدارك  

  .مدت زمانی که بیمار تحت درمان بوده است
  

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه    داخـل نمونـه،   هـایی     نمونه همولیز یا وجود آلـودگی     یخ زده، لخته،     نمونه   :موارد برگشت نمونه  

  .اخل مواد ضدانعقاد نامناسب گرفتن نمونه دغیراستریل،
  

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی
  

 نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک به صورت کیفی و براسـاس بانـدهاي مـشاهده        :نتیجه

  .شود  تفسیر و گزارش میبررسی،  Nested RT­PCR و External RT­PCRشده در 
  

  80559پذیرش             -  :       ها ت بیمهطرز درخواست تست جه

  RNA   80483استخراج  -      همراه با کدهاي بین المللی               

  - RT­PCR_ t(1;19)     2×80497  

  80499تفسیر و گزارش   -  
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  RT-PCR به روش t(12;21)بررسی ترانسلوکاسیون 

ALL – Panel: 3) Nested RT-PCR  t(12;21)(p13;q22) TEL-AML1 or ETV6-RUNX1 
 

  

ایـن  . دهـد  مـوارد رخ مـی  % 20-25 و در B بـا منـشا سـلولهاي    ALL)( در لوسمی لنفوبلاستیک حـاد کودکـان   :شرح تست 

شود، داشتن این ناهنجـاري نـشان دهنـده     شود و با افزایش سن از میزان آن کاسته می       ناهنجاري بیشتر در کودکان دیده می     

دهـد، ایـن ناهنجـاري ناشـی از جـا بـه جـایی ژن          از موارد نـشان مـی  %80-90 و بهبودي را در     پروگنوز خوب بیماري است   

TEL(ETV6) با ژن 12 روي کروموزوم AML1(RUNX1) است21 روي کروموزوم .  
  

   جهت شناسایی در مراحل ابتدایی بیماري -1                     

  اري  جهت شناسایی حداقل باقیمانده بیم-2      اهمیت تست

  جهت پایش احتمال بازگشت بیماري در طول دوره درمان  -3  

  گیري جهت پیوند مغز استخوان  جهت بررسی پیش آگهی بیماري و تصمیم-4  
  

 نمونـه آسـپیره   2ccویـا  ) درصورت وجـود بلاسـت در خـون محیطـی    ( EDTA خون وریدي آغشته به   4cc : مورد نیاز نمونه  

 نمونـه بایـد نوشـته    آوري روي نمونه اسم بیمار و زمـان جمـع       . فرد مبتلا لازم است     براي تشخیص  EDTAمغزاستخوان همراه   

 48حـداکثر زمـان ارسـال نمونـه تـا      . در صورت نیاز به ارسال نمونه از شهرهاي دیگرهماهنگی با آزمایـشگاه الزامیـست      . شود

  .باشد ساعت و با حفظ زنجیره سرما می
  

 بـه روش رونویـسی معکـوس    cDNA بـراي تولیـد   RNA شود؛ غزاستخوان استخراج می از خون وریدي یا مRNA :روش انجام آزمایش

 t(12;21)(p13;q22) TEL­AML1 or ETV6­RUNX1  پرایمرهاي اختصاصی بـراي تکثیـر ترانـسلوکاسیون   ، گیرد مورد استفاده قرار می

  .گیرد مورد استفاده قرار می) واکنش زنجیره اي پلیمراز (Nested RT­PCR به روش 
  

تـر از روش متـداول    تـر و دقیـق    بـسیار حـساس  t(12;21)  بـراي تـشخیص  RT­PCR تست :ساسیت روش مورد آزمایشح

در ایـن مرکـز بـه     10 -4 با حـساسیت  Nested RT­PCR است براي استفاده از حداکثر حساسیت روش FISHسیتوژنتیک یا 

  .کارمی رود
  

و ،  و اطلاع از آخرین دوره شیمی درمانی و نـوع داروهـاي مـصرفی   اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار  : مورد نیاز مدارك  

  .مدت زمانی که بیمار تحت درمان بوده است
  

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه    داخـل نمونـه،   هـایی     نمونه همولیز یا وجود آلـودگی     یخ زده، لخته،     نمونه   :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسبغیراستریل،
  

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی

 نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک به صورت کیفی و براسـاس بانـدهاي مـشاهده        :نتیجه

  .شود تفسیر و گزارش میبررسی،  Nested RT­PCR و External RT­PCRشده در 
  

  80559    پذیرش       -  :    ها طرز درخواست تست جهت بیمه

  RNA   80483استخراج  -      همراه با کدهاي بین المللی           

  - RT­ PCR t(12;21)     2×80497  

  80499تفسیر و گزارش   -  
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 RT-PCR به روش t(9;22)بررسی ترانسلوکاسیون 

Nested, RT-PCR t(9;22)(q34.1;q11.2)/BCR-ABL1- P210,P190, P230 
  

. هـاي خـونی اسـت    هاي وابسته به انواع ناهنجـاري    یکی از ترانسلوکاسیون   t(9;22)(q34.1;q11.2)/BCR­ABL1: شرح تست 

 ABL این ترانسلوکاسیون را دارند، در نتیجه جا به جـایی ژن  (CML) از بیماران مبتلا به لوسمی میلوئیدمزمن    %100تقریبا  

ایـن جـا بـه جـایی در     . آیـد   به وجود می)(p230و)(p190 و(p210) پروتئین 22 روي کروموزوم BCR با ژن 9روي کروموزوم 

  . بزرگسالان و گاها اطفال نیز گزارش شده استALL برخی از بیماران مبتلا به 
  

 CML  ،ALL جهت شناسایی در مراحل ابتدایی بیماري  - 1  

   جهت شناسایی حداقل باقیمانده بیماري -2  اهمیت تست

  ول دوره درمان جهت پایش احتمال بازگشت بیماري در ط -3  

  گیري جهت پیوند مغز استخوان  جهت بررسی پیش آگهی بیماري و تصمیم-4  
  

 نمونـه آسـپیره   2ccویـا  ) در صورت وجود بلاست در خـون محیطـی      ( EDTA خون وریدي آغشته به      4cc : مورد نیاز نمونه  

 نمونـه بایـد نوشـته    آوري  زمـان جمـع   روي نمونه اسم بیمار و    . براي تشخیص فرد مبتلا لازم است      EDTAمغزاستخوان همراه   

 48حـداکثرزمان  ارسـال نمونـه تـا        . شود در صورت نیاز به ارسال نمونه از شهرهاي دیگر هماهنگی با آزمایـشگاه الزامیـست               

  .باشد  وبا حفظ زنجیره سرما می ساعت

 بـه روش رونویـسی   cDNA براي تولیـد  RNA شود؛  از خون وریدي یا مغزاستخوان استخراج میRNA :روش انجام آزمایش

 t(9;22)(q34.1;q11.2)/BCR­ABL1 پرایمرهاي اختصاصی براي تکثیر ترانـسلوکاسیون     ،  گیرد  معکوس مورد استفاده قرار می    

  .گیرد مورد استفاده قرار می) واکنش زنجیره اي پلیمراز (Nested RT­PCRبه روش 

تـر از روش متـداول    تـر و دقیـق   ار حـساس  بـسی t(9;22)  بـراي تـشخیص  RT­PCRتـست  : حساسیت روش مورد آزمایش

ایـن  در 10 -3 تـا   10 - 4 با حـساسیت  Nested RT­PCR است براي استفاده از حداکثر حساسیت روش FISHسیتوژنتیک یا 

  .مرکز به کارمی رود

و ،  مـصرفی اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع از آخرین دوره شیمی درمانی و نـوع داروهـاي    : مورد نیاز مدارك  

  .مدت زمانی که بیمار تحت درمان بوده است

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه     داخـل نمونـه،   هـایی     نمونه همولیز یا وجود آلـودگی     یخ زده، لخته،     نمونه   :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسبغیراستریل،

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی

 پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک به صورت کیفی و براسـاس بانـدهاي مـشاهده    فلوشیپآزمایش توسط پزشک    نتیجه   :نتیجه

  .شود  تفسیر و گزارش می، بررسی Nested RT­PCR و External RT­PCR شده در
  

  80559پذیرش              -        :ها  بیمهجهتطرز درخواست تست 

  RNA     80483 استخراج -                    همراه با کدهاي بین المللی 

  - P190 - _ t(9;22) RT­PCR     2×80497  

  - P210 - _ t(9;22) RT­PCR      2× 80497  

  - P230 _ t(9;22) RT­PCR        2× 80497   

  80499    تفسیر و گزارش -  
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  Real time PCR به روش ALLپنل 

ALL(Quantitative) Panel : Real Time-PCR  t(1;19),t(12;21),t(4;11),t(9;22)
  

  .پردازد  می(ALL)هاي لوکمی لنفوبلاستیک حاد  این تست به بررسی کمی پنل ترانسلوکاسیون :شرح تست
  

   ALL جهت شناسایی در مراحل ابتدایی بیماري   -1  

   جهت شناسایی حداقل باقیمانده بیماري -2  اهمیت تست

  در طول دوره درمان جهت پایش احتمال بازگشت بیماري  -3  

  گیري جهت پیوند مغز استخوان  جهت بررسی پیش آگهی بیماري و تصمیم-4  
  

  

 نمونـه  2ccویـا بـیش از   ) درصورت وجود بلاسـت در خـون محیطـی    ( EDTA خون وریدي آغشته به  4cc : مورد نیاز نمونه  

 نمونـه بایـد   آوري اسم بیمار و زمـان جمـع    روي نمونه   . براي تشخیص فرد مبتلا لازم است      EDTAآسپیره مغزاستخوان همراه    

حداکثر زمـان ارسـال نمونـه تـا     . نوشته شود در صورت نیاز به ارسال نمونه از شهرهاي دیگر هماهنگی با آزمایشگاه الزامیست   

  .باشد  ساعت و با حفظ زنجیره سرما می48
  

 بـه روش رونویـسی   cDNAبراي تولیـد   RNA شود؛  از خون وریدي یا مغزاستخوان استخراج میRNA :روش انجام آزمایش

 ژن مـورد نظـر و ژن کنتـرل میـزان     RNAهاي مخـصوص   با استفاده از پرایمرها و پروب   ،  گیرد  معکوس مورد استفاده قرار می    

  .گردد بررسی و این نسبت گزارش می Quantitative Real Time­PCRبیان با استفاده از
  

بـسیار   t(1;19) و t(12;21),t(4;11),t(9;22)  بـراي تـشخیص  Real Time­PCR تـست  :حـساسیت روش مـورد آزمـایش   

  است و با حساسیتFISHتر از روش متداول سیتوژنتیک یا   تر و دقیق حساس
  .پذیرد  در این مرکز انجام می 10 -4

  

و ، مـصرفی اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع از آخرین دوره شیمی درمانی و نـوع داروهـاي     : مورد نیاز مدارك  

  .مدت زمانی که بیمار تحت درمان بوده است
  

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه    داخـل نمونـه،   هـایی     نمونه همولیز یا وجود آلـودگی     یخ زده، لخته،     نمونه   :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسبغیراستریل،
  

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی
  

 هـاي  کمـی و براسـاس منحنـی    ه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ  پاتولوژي مولکـولی و سـیتوژنتیک بـه صـورت     نتیج:نتیجه

time PCR  Realشود  بررسی، تفسیر و گزارش می.  

  

   80559         پذیرش -  :ها طرز درخواست تست جهت بیمه

  RNA  80483 استخراج -        همراه با کدهاي بین المللی

  - Real Time­PCR     5 × 80498  

   80499تفسیر و گزارش      -  
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  Real time PCR به روش t(4;11)بررسی ترانسلوکاسیون 

ALL – Panel  : 2) Quantitative Real Time-PCR  t(4;11) MLL-AF4 
 

جابـه  شـود، ایـن     دیده میB­ALL و غالبا در نوع   ALL کودکان مبتلا به     %5 در   t(4;11)جابه جایی کروموزوم     :شرح تست 

شود و بیماري بیشتر به عنوان لوسـمی دوران شـیرخوارگی شـناخته      از موارد  در مرحله شیرخوارگی دیده می %75جایی در   

هـاي لنفوبلاسـتیک بیـشتر     شود ولی عود نسبت به دیگر انواع لوسمی شود، احتمال بهبودي کامل در این بیماري دیده می     می

هاي درگیر در این نوع جا به جایی عبارتنـد از ژن   ژن.شود با پروگنوز بد شناخته میاست، و به عنوان یک لوکمی لنفوئید حاد     

AF4 در ناحیه q21 وژن 4 کروموزوم MLL در ناحیه 11 بروي کروموزوم .q23  

Real Time PCR             به معنی مشاهده لحظـه بـه لحظـه فرآینـد تکثیـر در واکـنش زنجیـره اي پلیمـراز اسـت و بـه منظـور تـشخیص و 

در این سیستم تشخیصی یک مـاده فلورسـنت در طـی واکـنش     . پذیرد  انجام میRNA و DNAهاي اختصاصی     گیري کمیت توالی   اندازه

  .گردد شناسایی و ثبت می) Detector(شود و میزان فلورسنت آن توسط یک نمایانگر  متناسب با میزان محصولات هر سیکل آزاد می
  

  ري  جهت شناسایی در مراحل ابتدایی بیما -1  

   جهت شناسایی حداقل باقیمانده بیماري-2  اهمیت تست

  جهت پایش احتمال بازگشت بیماري در طول دوره درمان  -3  

  گیري جهت پیوند مغز استخوان  جهت بررسی پیش آگهی بیماري و تصمیم-4  
  

 نمونـه   2ccش از   ویـا بـی   ) درصورت وجود بلاسـت در خـون محیطـی        ( EDTA خون وریدي آغشته به      4cc : مورد نیاز نمونه  

 نمونـه بایـد   آوري روي نمونه اسم بیمار و زمـان جمـع      . براي تشخیص فرد مبتلا لازم است      EDTAآسپیره مغزاستخوان همراه    

حداکثر زمـان ارسـال نمونـه تـا     . نوشته شود در صورت نیاز به ارسال نمونه از شهرهاي دیگر هماهنگی با آزمایشگاه الزامیست   

  .باشد سرما می ساعت و با حفظ زنجیره 48

 بـه روش رونویـسی   cDNA براي تولیـد  RNA شود؛  از خون وریدي یا مغزاستخوان استخراج میRNA :روش انجام آزمایش

 ژن مـورد نظـر و ژن کنتـرل میـزان     RNAهاي مخـصوص   با استفاده از پرایمرها و پروب   ،  گیرد  معکوس مورد استفاده قرار می    

  .گردد بررسی و این نسبت گزارش می Quantitative Real Time­PCRبیان با استفاده از

تر از روش متـداول   تر و دقیق  بسیار حساسt(4;11) براي تشخیص Real Time­PCR تست :حساسیت روش مورد آزمایش

  است و با حساسیتFISHسیتوژنتیک یا  
  .پذیرد  در این مرکز انجام می 4-10

و ، یمار و اطلاع از آخرین دوره شیمی درمانی و نـوع داروهـاي مـصرفی   اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی ب  : مورد نیاز مدارك  

  .مدت زمانی که بیمار تحت درمان بوده است

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه    داخـل نمونـه،   هـایی     نمونه همولیز یا وجود آلـودگی     یخ زده، لخته،     نمونه   :موارد برگشت نمونه  

  .سب گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناغیراستریل،

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی

 هـاي  کمـی و براسـاس منحنـی     نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکـولی و سـیتوژنتیک بـه صـورت    :نتیجه

Real time­PCRشود  بررسی، تفسیر و گزارش می.  
  

  80559پذیرش                -        :ها طرز درخواست تست جهت بیمه

  RNA    80483 استخراج -  دهاي بین المللی                    همراه با ک

  - t(4;11) Real Time­PCR         80498   

  80499تفسیر و گزارش       -  
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  Real time PCR به روش t(1;19)بررسی ترانسلوکاسیون 
  

ALL – Panel : 1) Quantitative Real Time-PCR  t(1;19)(q23;p13) E2A-PBX1 
 

بـا منـشا سـلولهاي    t(1;19)(q23;:p13) E2A­PBX1  ناهنجـاري (ALL)در لوسمی لنفوبلاستیک حاد کودکـان   :شرح تست

pre­B  دهد اما فراوانی آن کمتر است، ایـن ترانـسلوکاسیون    دهد، این ناهنجاري در بزرگسالان نیز رخ می  موارد رخ می%6 در

. داشتن این ناهنجاري نشان دهنده پروگنوز بد بیماري اسـت    . ت اس pre­Bقویا وابسته به خصوصیات ایمنوفنوتیپی  سلولهاي        

  .است1 روي کروموزوم PBX1 با ژن 19 روي کروموزوم E2A(TCF3)این ناهنجاري ناشی از جا به جایی ژن 

Real Time PCR             به معنی مشاهده لحظـه بـه لحظـه فرآینـد تکثیـر در واکـنش زنجیـره اي پلیمـراز اسـت و بـه منظـور تـشخیص و 

در این سیستم تشخیصی یک مـاده فلورسـنت در طـی واکـنش     . پذیرد  انجام میRNA و DNAهاي اختصاصی    گیري کمیت توالی    زهاندا

  .گردد شناسایی و ثبت می) Detector(شود و میزان فلورسنت آن توسط یک نمایانگر  متناسب با میزان محصولات هر سیکل آزاد می
  

   ALLیماري  جهت شناسایی در مراحل ابتدایی ب -1  

   جهت شناسایی حداقل باقیمانده بیماري -2  اهمیت تست

  جهت پایش احتمال بازگشت بیماري در طول دوره درمان  -3  

  گیري جهت پیوند مغز استخوان  جهت بررسی پیش آگهی بیماري و تصمیم-4  
  

 نمونـه  2ccویـا بـیش از    ) درصورت وجود بلاسـت در خـون محیطـی   ( EDTA خون وریدي آغشته به  4cc : مورد نیاز نمونه  

 نمونـه بایـد   آوري روي نمونه اسم بیمار و زمـان جمـع      . براي تشخیص فرد مبتلا لازم است      EDTAآسپیره مغزاستخوان همراه    

حداکثر زمـان ارسـال نمونـه تـا     . نوشته شود در صورت نیاز به ارسال نمونه از شهرهاي دیگر هماهنگی با آزمایشگاه الزامیست   

  .باشد ظ زنجیره سرما می ساعت و با حف48

 بـه روش رونویـسی   cDNA براي تولیـد  RNA شود؛  از خون وریدي یا مغزاستخوان استخراج میRNA :روش انجام آزمایش

 ژن مـورد نظـر و ژن کنتـرل میـزان     RNAهاي مخـصوص   با استفاده از پرایمرها و پروب   ،  گیرد  معکوس مورد استفاده قرار می    

  .گردد بررسی و این نسبت گزارش می Quantitative Real Time­PCRبیان با استفاده از

تر از روش متـداول   تر و دقیق بسیار حساسt(1;19)  براي تشخیص Real Time­PCR تست :حساسیت روش مورد آزمایش

  .پذیرد در این مرکز انجام می 10-4  است و با حساسیتFISHسیتوژنتیک یا  

 مـصرفی، و  پزشکی بیمار و اطلاع از آخرین دوره شیمی درمانی و نـوع داروهـاي   اطلاعات بالینی و مدارك  : مورد نیاز مدارك  

  .مدت زمانی که بیمار تحت درمان بوده است

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه    داخـل نمونـه،   هـایی     نمونه همولیز یا وجود آلـودگی     یخ زده، لخته،     نمونه   :موارد برگشت نمونه  

  .اد نامناسب گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقغیراستریل،

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی

ــه ــورت    :نتیج ــه ص ــیتوژنتیک ب ــولی و س ــاتولوژي مولک ــیپ  پ ــک فلوش ــط پزش ــایش توس ــه آزم ــاس   نتیج ــی و براس کم

  .شود  بررسی، تفسیر و گزارش میtime PCR  Realهاي منحنی
  

   80559         پذیرش -       :ها طرز درخواست تست جهت بیمه

  RNA  80483 استخراج -  اه با کدهاي بین المللی                    همر

  - t(1;19) Real Time­PCR       80498  

   80499تفسیر و گزارش      -  
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  Real time PCR به روش t(12;21)بررسی ترانسلوکاسیون 

ALL – Panel: 3)  

Quantitative Real Time-PCR  t(12;21)(p13;q22) TEL-AML1 or ETV6-RUNX1

ایـن  . دهـد   مـوارد رخ مـی  %25­20 و در B بـا منـشا سـلولهاي      ALL)(در لوسمی لنفوبلاستیک حاد کودکـان        :شرح تست 

 داشتن این ناهنجـاري نـشان دهنـده    .شود شود و با افزایش سن از میزان آن کاسته می      ناهنجاري بیشتر در کودکان دیده می     

 ایـن ناهنجـاري ناشـی از جـا بـه جـایی ژن       .دهـد  ز مـوارد نـشان مـی   ا%80-90پروگنوز خوب بیماري است و بهبـودي را در   

TEL(ETV6) با ژن 12 روي کروموزوم AML1(RUNX1) است21 روي کروموزوم .  

Real Time PCR             به معنی مشاهده لحظـه بـه لحظـه فرآینـد تکثیـر در واکـنش زنجیـره اي پلیمـراز اسـت و بـه منظـور تـشخیص و 

در این سیستم تشخیصی یک مـاده فلورسـنت در طـی واکـنش     . پذیرد  انجام میRNA و DNAصاصی هاي اخت   گیري کمیت توالی    اندازه

  .گردد شناسایی و ثبت می) (Detectorشود و میزان فلورسنت آن توسط یک نمایانگر  متناسب با میزان محصولات هر سیکل آزاد می
  

   جهت شناسایی در مراحل ابتدایی بیماري   -1  

  ناسایی حداقل باقیمانده بیماري  جهت ش-2  اهمیت تست

  جهت پایش احتمال بازگشت بیماري در طول دوره درمان  -3  

  گیري جهت پیوند مغز استخوان  جهت بررسی پیش آگهی بیماري و تصمیم-4  
  

 نمونـه   2ccویـا بـیش از      ) درصورت وجود بلاسـت در خـون محیطـی        ( EDTA خون وریدي آغشته به      4cc : مورد نیاز نمونه  

 نمونـه بایـد   آوري روي نمونه اسم بیمار و زمـان جمـع      . براي تشخیص فرد مبتلا لازم است      EDTA مغزاستخوان همراه    آسپیره

حداکثر زمان ارسـال نمونـه تـا    . در صورت نیاز به ارسال نمونه از شهرهاي دیگر هماهنگی با آزمایشگاه الزامیست         . نوشته شود 

  .باشد  ساعت و با حفظ زنجیره سرما می48

 بـه روش رونویـسی   cDNA براي تولیـد  RNA شود؛  از خون وریدي یا مغزاستخوان استخراج میRNA :جام آزمایشروش ان

 ژن مـورد نظـر و ژن کنتـرل میـزان     RNAهاي مخصوص  گیرد،  با استفاده از پرایمرها و پروب         معکوس مورد استفاده قرار می    

  .گردد ن نسبت گزارش میبررسی و ای Quantitative Real Time­PCRبیان با استفاده از

تـر از روش   تـر و دقیـق   بـسیار حـساس  t(12;21 ( بـراي تـشخیص   Real Time­PCR تـست  :حساسیت روش مورد آزمایش

  .پذیرد  در این مرکز انجام می 10 - 4و با حساسیت .  استFISHمتداول سیتوژنتیک یا  

 مـصرفی، و  آخرین دوره شیمی درمانی و نـوع داروهـاي   اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع از  : مورد نیاز مدارك  

  .مدت زمانی که بیمار تحت درمان بوده است

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه    داخـل نمونـه،   هـایی     نمونه همولیز یا وجود آلـودگی     یخ زده، لخته،     نمونه   :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسبغیراستریل،

   روز10 :زم جهت پاسخگوییمدت زمان لا

 هـاي  منحنـی  براسـاس  کمـی و   نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکـولی و سـیتوژنتیک بـه صـورت    :نتیجه

time­PCR Realشود  بررسی، تفسیر و گزارش می.  
  

  80559  پذیرش            -  :  ها طرز درخواست تست جهت بیمه

  RNA       80483استخراج  -            همراه با کدهاي بین المللی      

  - Real time­PCR t(12;21)   80498   

  80499تفسیر و گزارش   -  
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  Real time PCR به روش t(9;22)بررسی ترانسلوکاسیون 

Quantitative Real Time-PCR  t(9;22)(q34.1;q11.2)/BCR-ABL1-P230, P210, P190

. هـاي خـونی اسـت      هاي وابسته به انواع ناهنجاري      یکی از ترانسلوکاسیون    t(9;22)(q34.1;q11.2)/BCR­ABL1 :شرح تست 

 ABL این ترانسلوکاسیون را دارند، در نتیجه جا به جـایی ژن  (CML) از بیماران مبتلا به لوسمی میلوئیدمزمن    %100تقریبا  

این جا بـه جـایی در   . آید  وجود می بهP230)( و )(P190 و (P210) پروتئین 22 روي کروموزوم  BCR با ژن    9روي کروموزوم   

 به معنی مـشاهده لحظـه   Real Time PCR.   بزرگسالان و گاها اطفال نیز گزارش شده استALL برخی از بیماران مبتلا به 

هـاي اختـصاصی    گیري کمیـت تـوالی   به لحظه فرآیند تکثیر در واکنش زنجیره اي پلیمراز است و به منظور تشخیص و اندازه              

DNA   و RNA در این سیستم تشخیصی یک ماده فلورسنت در طی واکنش متناسب با میزان محصولات هـر  . پذیرد  نجام می  ا

  .گردد شناسایی و ثبت می) Detector(شود و میزان فلورسنت آن توسط یک نمایانگر  سیکل آزاد می
  

 CML,ALL جهت شناسایی در مراحل ابتدایی بیماري   -1  

  اقل باقیمانده بیماري  جهت شناسایی حد-2  اهمیت تست

  جهت پایش احتمال بازگشت بیماري در طول دوره درمان  -3  

  گیري جهت پیوند مغز استخوان  جهت بررسی پیش آگهی بیماري و تصمیم-4  
  

 نمونـه  2ccویـا بـیش از   ) در صورت وجود بلاست در خـون محیطـی    (EDTA خون وریدي آغشته به     4cc : مورد نیاز نمونه  

 نمونـه بایـد   آوري روي نمونه اسم بیمار و زمـان جمـع      . براي تشخیص فرد مبتلا لازم است      EDTAخوان همراه   آسپیره مغزاست 

حداکثر زمان ارسـال نمونـه تـا    .  در صورت نیاز به ارسال نمونه از شهرهاي دیگر هماهنگی با آزمایشگاه الزامیست      .نوشته شود 

  .باشد  ساعت و با حفظ زنجیره سرما می48

 بـه روش رونویـسی   cDNA براي تولیـد  RNA شود؛  از خون وریدي یا مغزاستخوان استخراج میRNA :ایشروش انجام آزم

 ژن مـورد نظـر و ژن کنتـرل میـزان     RNAهاي مخـصوص   با استفاده از پرایمرها و پروب   ،  گیرد  معکوس مورد استفاده قرار می    

  .گردد زارش میبررسی و این نسبت گ Quantitative Real Time­PCRبیان با استفاده از

تر از روش متـداول   تر و دقیق بسیار حساس t(9;22)  براي تشخیصReal Time­PCR تست :حساسیت روش مورد آزمایش

  .پذیرد  در این مرکز انجام می 10-4تا  10-5 است و با حساسیت FISHسیتوژنتیک یا  

 مـصرفی، و ین دوره شیمی درمانی و نـوع داروهـاي   اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع از آخر  : مورد نیاز مدارك  

  .مدت زمانی که بیمار تحت درمان بوده است

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه    داخـل نمونـه،   هـایی     نمونه همولیز یا وجود آلـودگی     یخ زده، لخته،     نمونه   :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسبغیراستریل،

   روز10 :هت پاسخگوییمدت زمان لازم ج

 هـاي  منحنـی  براسـاس  کمـی و   نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکـولی و سـیتوژنتیک بـه صـورت    :نتیجه

time­PCR  Real،شود  تفسیر و گزارش میبررسی.  
 

  80559پذیرش               -  : ها طرز درخواست تست جهت بیمه

  RNA       80483استخراج  -           همراه با کدهاي بین المللی      

  - Real time­PCR t(9;22)   80498   

   80499تفسیر و گزارش   -  
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 RT-PCR به روش AMLپنل 
  

AML (Qualitative) Panel: Nested RT-PCR- t(8;21), t(15;17), t(6;9), inv16, t(9;11)
  

  .پردازد  می(AML) به لوکمی میلوبلاستیک حاد هاي مربوط این تست به بررسی  کیفی پنل ترانسلوکاسیون: شرح تست
  

  جهت شناسایی در مراحل ابتدایی بیماري  -1  

   جهت شناسایی حداقل باقیمانده بیماري -2  اهمیت تست

  جهت پایش احتمال بازگشت بیماري در طول دوره درمان  -3  

  گیري جهت پیوند مغز استخوان  جهت بررسی پیش آگهی بیماري و تصمیم-4  
  
 نمونـه   2ccویـا بـیش از      ) درصورت وجود بلاسـت در خـون محیطـی        ( EDTA خون وریدي آغشته به      4cc : مورد نیاز مونه  ن

 نمونـه بایـد   آوري روي نمونه اسم بیمار و زمـان جمـع      . براي تشخیص فرد مبتلا لازم است      EDTAآسپیره مغزاستخوان همراه    

حداکثر زمـان ارسـال نمونـه تـا     . ر هماهنگی با آزمایشگاه الزامیستنوشته شود در صورت نیاز به ارسال نمونه از شهرهاي دیگ   

  .باشد  ساعت و با حفظ زنجیره سرما می48
  

 بـه روش رونویـسی   cDNA براي تولیـد  RNA شود؛  از خون وریدي یا مغزاستخوان استخراج میRNA :روش انجام آزمایش

 t(8;21), t(15;17), t(6;9), inv16   هاي کثیر ترانسلوکاسیونپرایمرهاي اختصاصی براي تگیرد،  میمعکوس مورد استفاده قرار 

  .گیرد مورد استفاده قرار می) واکنش زنجیره اي پلیمراز (Nested RT­PCRبه روش 
  

  t(8;21), t(15;17), t(6;9), inv16هـاي     بـراي تـشخیص ترانـسلوکاسیون   RT­PCR تست :حساسیت روش مورد آزمایش

 Nested RT­PCR  است براي استفاده از حداکثر حـساسیت روش     FISHاز روش متداول سیتوژنتیک یا      تر    تر و دقیق    بسیار حساس 

  .در این مرکز به کارمی رود 10-4 با حساسیت
  

 مـصرفی، و اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع از آخرین دوره شیمی درمانی و نـوع داروهـاي     : مورد نیاز مدارك  

  .ت درمان بوده استمدت زمانی که بیمار تح
  

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه    داخـل نمونـه،   هـایی     نمونه همولیز یا وجود آلـودگی     یخ زده، لخته،     نمونه   :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسبغیراستریل،
  

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی
  

لوژي مولکولی و سیتوژنتیک به صورت کیفی و براسـاس بانـدهاي مـشاهده     نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتو    :نتیجه

  .شود  بررسی تفسیر و گزارش می Nested RT­PCR و External RT­PCRشده در 
  

  80559 پذیرش             -    :   ها بیمه جهت تست درخواست طرز

  RNA       80483 استخراج -              المللی بین کدهاي با همراه    

  - RT­PCR         10 ×80497 

  80499  گزارش و تفسیر -  
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  RT-PCR به روش t(8;21)بررسی ترانسلوکاسیون 

AML- Panel: 1) Nested RT-PCR  t(8;21)(q22;q22) RUNX1-RUNX1T1 
 

در  به طور کلی نـشان دهنـده بلـوغ    t(8;21)(q22;q22) RUNX1­RUNX1T1با ) AML( لوسمی میلوئید حاد :شرح تست

به . شود  دیده میFAB طبق تقسیم بندي AML­M2از موارد % 10 و در AMLاز موارد % 5 در t(8;21) .رده نوتروفیلی است

 بـا ایـن ناهنجـاري    AML. شـود  رهدو در مراحل ابتدایی لـوکمی حـاد میلوئیـدي دیـده مـی      طور غالب در افراد جوان رخ می    

دهـد و معمـولا بهبـودي     و به درمان با شیمی درمانی پاسـخ خـوبی مـی   کروموزومی نشان دهنده پروگنوز خوب بیماري است  

 کروموزوم q22 در ناحیهETO ژن :شوند عبارت است از هایی که در این نوع جابجایی دچار تغییر می          ژن. شود  کامل حاصل می  

 AML1 ژن 6 و 5هـاي    وبین اگـزون ETO ژن '5نقاط شکست در انتهاي  .q22 در ناحیه 21 بروي کروموزوم AML1 و ژن    8

  . اند واقع شده
  

   جهت شناسایی در مراحل ابتدایی بیماري -1  

   جهت شناسایی حداقل باقیمانده بیماري -2  اهمیت تست

  جهت پایش احتمال بازگشت بیماري در طول دوره درمان  -3  

  گیري جهت پیوند مغز استخوان  جهت بررسی پیش آگهی بیماري و تصمیم-4  
  

 نمونـه آسـپیره   2ccویـا  ) درصورت وجـود بلاسـت در خـون محیطـی    ( EDTA خون وریدي آغشته به   4cc  :مورد نیاز نمونه  

 نمونـه بایـد نوشـته    آوري روي نمونه اسم بیمار و زمـان جمـع       . براي تشخیص فرد مبتلا لازم است      EDTAمغزاستخوان همراه   

 48حـداکثر زمـان ارسـال نمونـه تـا      . ه الزامیـست در صورت نیاز به ارسال نمونه از شهرهاي دیگر هماهنگی با آزمایشگا       . شود

  .باشد ساعت و با حفظ زنجیره سرما می

 بـه روش رونویـسی   cDNA براي تولیـد  RNA شود؛  از خون وریدي یا مغزاستخوان استخراج می   RNA :روش انجام آزمایش  

 بـه روش  t(8;21) AML1­ETOپرایمرهـاي اختـصاصی بـراي تکثیـر ترانـسلوکاسیون      گیـرد،   مـی معکوس مورد استفاده قرار 

Nested  RT­PCR) گیرد مورد استفاده قرار می) واکنش زنجیره اي پلیمراز.  

تـر از روش متـداول    تـر و دقیـق      بـسیار حـساس    t(8;21) بـراي تـشخیص      RT­PCR تـست    :حساسیت روش مورد آزمایش   

در این مرکـز بـه    10 - 4حساسیت  با Nested RT­PCRبراي استفاده از حداکثر حساسیت، روش . است FISHسیتوژنتیک یا 

   .کارمی رود

 مـصرفی، و اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع از آخرین دوره شیمی درمانی و نـوع داروهـاي     : مورد نیاز مدارك  

  .مدت زمانی که بیمار تحت درمان بوده است

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه     داخـل نمونـه،   هـایی    نمونه همولیز یا وجود آلـودگی     یخ زده، لخته،     نمونه   :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسبغیراستریل،

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی

 نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک به صورت کیفی و براسـاس بانـدهاي مـشاهده        :نتیجه

  .شود  بررسی، تفسیر و گزارش می Nested RT­PCR و External RT­PCRشده در 
  

  80559پذیرش  -         :ها طرز درخواست تست جهت بیمه

  RNA   80483استخراج  -      همراه با کدهاي بین المللی              

  - RT­PCR_ t(8;21)     2×80497  

  80499تفسیر و گزارش   -  
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  RT-PCR به روش inv16بررسی ترانسلوکاسیون 

AML – Panel: 2)  

Nested RT-PCR  t(16;16)(p13.1;q22) CBFB-MYH11 or inv(16)(p13;1q22) 

 or inv(16)(p13;1q22)  t(16;16)(p13.1;q22) CBFB­MYH11 ترانـسلوکاسیون  میلوئیـدي حـاد بـا   لوسمی  :شرح تست

شود،همچنین مشخصا با حـضور اجـزا    ده مینشان دا) (M4­FAB classification با تمایز گرانولوسیتیک و منوسیتیک معمولاً

معمـولا  .شـود   یافت میAML از افراد مبتلا به    %5-8 معمولا در    inv16.ائوزینوفیلیک غیرنرمال در مغزاستخوان همراهی دارد     

مطالعــات کلینیکــی نــشان دادنــد کــه افــراد مبــتلا بــه   .دهــد در تمــام ســنین، امــا بــه طــور غالــب در افــراد جــوان رخ مــی

Acute Myelomonocytic Leukemia   با inv16   یا t(16;16)            دهنـد   در اغلب موارد بهبودي کامل را پس از درمان نـشان مـی. 

  16  بـروي کرومـوزوم  q22 در ناحیـه  CBFB و ژن   p13 در ناحیـه     MYH11ژن  :هاي درگیر در این واژگونی عبـارت انـداز          ژن

   .MYH11 ژن ´3 به ناحیه CBFBژن ´5فیوژن ژن تشکیل شده از ناحیه 
  

  جهت شناسایی در مراحل ابتدایی بیماري - 1  

   جهت شناسایی حداقل باقیمانده بیماري -2  اهمیت تست

  جهت پایش احتمال بازگشت بیماري در طول دوره درمان  -3  

  گیري براي پیوند مغزاستخوان  جهت بررسی پروگنوز بیماري و تصمیم-4  
  

 نمونـه   2ccویـا بـیش از      ) درصورت وجود بلاسـت در خـون محیطـی        ( EDTA  خون وریدي آغشته به    4cc : مورد نیاز نمونه  

 نمونـه بایـد   آوري روي نمونه اسم بیمار و زمـان جمـع      . براي تشخیص فرد مبتلا لازم است      EDTAآسپیره مغزاستخوان همراه    

 زمـان ارسـال نمونـه تـا     حداکثر. نوشته شود در صورت نیاز به ارسال نمونه از شهرهاي دیگر هماهنگی با آزمایشگاه الزامیست   

  .باشد  ساعت و با حفظ زنجیره سرما می48

 بـه روش رونویـسی   cDNA براي تولیـد  RNA شود؛  از خون وریدي یا مغزاستخوان استخراج میRNA :روش انجام آزمایش

ــرار    ــتفاده ق ــورد اس ــوس م ــیمعک ــرد،  م ــسلوکاسیون   گی ــر تران ــراي تکثی ــصاصی ب ــاي اخت   CBFB­MYH11 پرایمره

inv(16)(p13;1q22)به روش   Nested RT­PCR) گیرد مورد استفاده قرار می) واکنش زنجیره اي پلیمراز.  

تـر از روش متـداول    تـر و دقیـق    بـسیار حـساس   inv(16)یـا  t(16;16)  براي تشخیص RT­PCR تست :حساسیت روش مورد آزمایش

  .در این مرکز به کارمی رود 10 - 4 با حساسیت Nested RT­PCR است براي استفاده از حداکثر حساسیت روش FISHسیتوژنتیک یا 

 مـصرفی، و اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع از آخرین دوره شیمی درمانی و نـوع داروهـاي     : مورد نیاز مدارك  

  .مدت زمانی که بیمار تحت درمان بوده است

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه    داخـل نمونـه،   هـایی     دگینمونه همولیز یا وجود آلـو     یخ زده، لخته،     نمونه   :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسبغیراستریل،

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی

 نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک به صورت کیفی و براسـاس بانـدهاي مـشاهده        :نتیجه

 .شود  بررسی تفسیر و گزارش می Nested RT­PCR و External RT­PCRشده در 
  

  80559              پذیرش -  :    ها بیمه جهت تست درخواست طرز

  RNA       80483 استخراج -              المللی بین کدهاي با همراه    

  - RT­PCR_ inv16    2×80497 

  80499  گزارش و تفسیر -  
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  RT-PCR به روش t(15;17)بررسی ترانسلوکاسیون 
 

AML – Panel: 3) Nested RT-PCR  t(15;17)(q22;q21) PML-RARA 
 

 نوعی لوسمی حادمیلوئیـدي بـا برتـري    t(15;17)(q22;q21) PML­RARAبا ) APL(لوسمی پرومیلوسیت حاد  :شرح تست

 %100 درحدود   APLدر  .است) انولارمیکروگر(داراي دوتیپ هایپرگرانولار و هیپوگرانولار      .باشد  هاي غیرنرمال می    پرومیلوسیت

تواند در هر سنی رخ  دهد، این بیماري می  رخ می AML از بیماران مبتلا به      %5-8 در   APL. دهد  موارد این ناهنجاري رخ می    

 کروموزوم q22 در ناحیه PMLژن : هاي درگیر در این نوع جابه جایی عبارتنداز     ژن.دهد  دهد اما بیشتر در بزرگسالان روي می      

                      .q21 در ناحیه 17 بروي کروموزوم RARαو ژن  15
  

 APL جهت شناسایی در مراحل ابتدایی بیماري -1  

   جهت شناسایی حداقل باقیمانده بیماري -2  اهمیت تست

  جهت پایش احتمال بازگشت بیماري در طول دوره درمان  -3  

  پیوند مغز استخوانگیري جهت   جهت بررسی پیش آگهی بیماري و تصمیم-4  
  

 نمونـه آسـپیره   2ccویـا  ) درصورت وجـود بلاسـت در خـون محیطـی    ( EDTA خون وریدي آغشته به   4cc : مورد نیاز نمونه  

 نمونـه بایـد نوشـته    آوري روي نمونه اسم بیمار و زمـان جمـع       . براي تشخیص فرد مبتلا لازم است      EDTAمغزاستخوان همراه   

 48حـداکثر زمـان ارسـال نمونـه تـا         . از شهرهاي دیگر هماهنگی با آزمایشگاه الزامیـست       شود در صورت نیاز به ارسال نمونه        

  .باشد ساعت و با حفظ زنجیره سرما می
 

 بـه روش رونویـسی   cDNA براي تولیـد  RNA شود؛  از خون وریدي یا مغزاستخوان استخراج میRNA :روش انجام آزمایش

 به t(15;17)(q22;q21) PML­RARAختصاصی براي تکثیر ترانسلوکاسیون پرایمرهاي اگیرد،  میمعکوس مورد استفاده قرار 

  .گیرد مورد استفاده قرار می) واکنش زنجیره اي پلیمراز (Nested RT­PCRروش 
 

تـر از روش متـداول    تـر و دقیـق    بـسیار حـساس  t(15;17)  بـراي تـشخیص  RT­PCR تست :حساسیت روش مورد آزمایش

در ایـن مرکـز بـه     10 - 4 با حساسیت Nested RT­PCRتفاده از حداکثر حساسیت روش  است براي اسFISHسیتوژنتیک یا 

  .کارمی رود
 

 مـصرفی، و اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع از آخرین دوره شیمی درمانی و نـوع داروهـاي     : مورد نیاز مدارك  

  .مدت زمانی که بیمار تحت درمان بوده است

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه    داخـل نمونـه،   هـایی     نمونه همولیز یا وجود آلـودگی     یخ زده، لخته،    ه   نمون :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسبغیراستریل،

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی

اس بانـدهاي مـشاهده    نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک به صورت کیفی و براس ـ    :نتیجه

  .شود  بررسی تفسیر و گزارش می Nested RT­PCR و External RT­PCRشده در 
  

  80559 پذیرش              -    :    ها بیمه جهت تست درخواست طرز

  RNA       80483 استخراج -               المللی بین کدهاي با همراه    

  - RT­PCR_ t(15;17)    2×80497 

  80499  گزارش و یرتفس -  
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  RT-PCR به روش t(6;9)بررسی ترانسلوکاسیون 
 

AML- Panel: 4) Nested RT-PCR  t(6;9) (P23;q34) DEK-NUP214 
 

 AML از مـوارد % 1 با  یا بدون نماي منوسیتیک اسـت کـه در حـدود    AML یک t(6;9) لوسمی میلوئید حاد با :شرح تست

 نـسبت بـه   WBC Countدر بزرگسالان تعداد . باشد یلی و دیس پلازي چند رده اي میشود و اغلب همراهی با بازوف دیده می

 بـه  FAB در طبقـه بنـدي   AMLهاي  تر است، این ترانسلوکاسیون در تمام انواع ساب تیپ       عموما پایین  AMLهاي    سایر تیپ 

 و AML­M2ترانـسلوکاسیون بـا   شود، همراهی ایـن   جز لوکمی پرومیلوسیتیک حاد و لوکمی مگاکاریوبلاستیک حاد دیده می 

M4  باشـد و هیچگونـه    ها براي میلو پروکـسیداز مثبـت مـی       شود، بلاست    از موارد اجسام ائور دیده می      3/1در  .  بیشترین است

لوکمی میلوئید حاد با این جابه جایی کروموزومی با پـیش  . بلا ستیک با نماي خاص در این مورد وجود ندارد جمعیت سلولی

  .باشد راه میاگهی ضعیفی هم
  

  جهت شناسایی در مراحل ابتدایی بیماري  -1  

   جهت شناسایی حداقل باقیمانده بیماري -2  اهمیت تست

  جهت پایش احتمال بازگشت بیماري  -3  

  گیري جهت پیوند مغز استخوان  جهت بررسی پیش آگهی بیماري و تصمیم-4  
  

 نمونـه آسـپیره   2ccویـا  ) ورت وجـود بلاسـت در خـون محیطـی    درص( EDTA خون وریدي آغشته به   4cc : مورد نیاز نمونه  

 نمونـه بایـد نوشـته    آوري روي نمونه اسم بیمار و زمـان جمـع       . براي تشخیص فرد مبتلا لازم است      EDTAمغزاستخوان همراه   

 ـ   .  در صورت نیاز به ارسال نمونه از شهرهاي دیگر هماهنگی با آزمایشگاه الزامیـست     .شود  48ه تـا  حـداکثر زمـان ارسـال نمون

  ..باشد ساعت و با حفظ زنجیره سرما می

 بـه روش رونویـسی   cDNA براي تولیـد  RNA شود؛  از خون وریدي یا مغزاستخوان استخراج میRNA :روش انجام آزمایش

 بـه  t(6;9)(P23;q34) DEK­NUP214پرایمرهاي اختصاصی براي تکثیر ترانسلوکاسیون گیرد،  میمعکوس مورد استفاده قرار 

  .گیرد مورد استفاده قرار می) واکنش زنجیره اي پلیمراز(­PCR Nested RTروش 

تـر از روش متـداول    تـر و دقیـق   بـسیار حـساس  t(6;9)  بـراي تـشخیص   RT­PCR تـست  :حساسیت روش مورد آزمـایش 

 ـ   10 -4 با حساسیت Nested RT­PCRبراي استفاده از حداکثر حساسیت روش . است FISHسیتوژنتیک یا  ه در ایـن مرکـز ب

  .کارمی رود

 مـصرفی، و اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع از آخرین دوره شیمی درمانی و نـوع داروهـاي     : مورد نیاز مدارك  

  .مدت زمانی که بیمار تحت درمان بوده است

هـاي    در لولـه  گـرفتن نمونـه   داخـل نمونـه،   هـایی     نمونه همولیز یا وجود آلـودگی     یخ زده، لخته،     نمونه   :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسبغیراستریل،

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی

 نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک به صورت کیفی و براسـاس بانـدهاي مـشاهده        :نتیجه

  .شود  گزارش می بررسی تفسیر، و Nested RT­PCR و External RT­PCRشده در 
  

  80559             پذیرش -       :ها بیمه جهت تست درخواست طرز

  RNA       80483 استخراج -              المللی بین کدهاي با همراه    

  - RT­PCR_ t(6;9)    2×80497 

  80499  گزارش و تفسیر -  
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  Real time PCR به روش AMLپنل 
 

AML (Quantitative) Panel: Real Time-PCR  t(8;21),t(15;17),t(9;11), inv16, t(6;9)

 

  .پردازد  می(AML)هاي لوکمی میلوبلاستیک حاد  این تست به بررسی کمی پنل ترانسلوکاسیون :شرح تست
  

   جهت شناسایی در مراحل ابتدایی بیماري   -1  

   جهت شناسایی حداقل باقیمانده بیماري -2  اهمیت تست

  تمال بازگشت بیماري در طول دوره درمان جهت پایش اح -3  

  گیري جهت پیوند مغز استخوان  جهت بررسی پیش آگهی بیماري و تصمیم-4  
  

 نمونـه  2ccویـا بـیش از   ) درصورت وجود بلاسـت در خـون محیطـی    ( EDTA خون وریدي آغشته به  4cc : مورد نیاز نمونه  

 نمونـه بایـد   آوري روي نمونه اسم بیمار و زمـان جمـع      .زم است  براي تشخیص فرد مبتلا لا     EDTAآسپیره مغزاستخوان همراه    

حداکثر زمـان ارسـال نمونـه تـا     . نوشته شود در صورت نیاز به ارسال نمونه از شهرهاي دیگر هماهنگی با آزمایشگاه الزامیست   

  .باشد  ساعت و با حفظ زنجیره سرما می48
 

 بـه روش رونویـسی   cDNA براي تولیـد  RNA شود؛ تخراج می از خون وریدي یا مغزاستخوان اسRNA :روش انجام آزمایش

 ژن مـورد نظـر و ژن کنتـرل میـزان     RNAهاي مخصوص   با استفاده از پرایمرها و پروب      گیرد،    میمعکوس مورد استفاده قرار     

  .گردد بررسی و این نسبت گزارش می Quantitative Real Time­PCRبیان با استفاده از
 

بـسیار    t(8;21),t(15;17),t(9;11),  inv16, t(6;9)  براي تـشخیص Real Time­PCR تست :حساسیت روش مورد آزمایش

  است و با حساسیتFISHتر از روش متداول سیتوژنتیک یا   تر و دقیق حساس
  .پذیرد در این مرکز انجام می 10 -4

 

 مـصرفی، و یمی درمانی و نـوع داروهـاي   اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع از آخرین دوره ش  : مورد نیاز مدارك  

  .مدت زمانی که بیمار تحت درمان بوده است
 

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه    داخـل نمونـه،   هـایی     نمونه همولیز یا وجود آلـودگی     یخ زده، لخته،     نمونه   :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسبغیراستریل،
 

   روز10 :گوییمدت زمان لازم جهت پاسخ
 

ــه ــورت    :نتیج ــه ص ــیتوژنتیک ب ــولی و س ــاتولوژي مولک ــیپ  پ ــک فلوش ــط پزش ــایش توس ــه آزم ــاس   نتیج ــی و براس کم

  .شود  بررسی، تفسیر و گزارش میtime PCR  Realهاي منحنی
 

  
   80559         پذیرش -        :ها طرز درخواست تست جهت بیمه

  RNA  80483 جاستخرا -        همراه با کدهاي بین المللی

  - Real Time­PCR     5 × 80498  

   80499تفسیر و گزارش      -  
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  Real time PCR به روش t(8;21)بررسی ترانسلوکاسیون 
 

AML- Panel: 1) Quantitative Real Time-PCR  t(8;21)(q22;q22) RUNX1-RUNX1T1 
 

 

 به طـور کلـی نـشان دهنـده بلـوغ در رده      t(8;21)(q22;q22) RUNX1­RUNX1T1با ) AML( لوسمی میلوئید حاد :شرح تست

بـه طـور   . شـود   دیـده مـی  FAB طبق تقسیم بنـدي  AML­M2از موارد % 10 و در AMLاز موارد % 5 در t(8;21) .نوتروفیلی است

وزومی  بـا ایـن ناهنجـاري کروم ـ   AML   .شـود  رهدو در مراحل ابتدایی لوکمی حاد میلوئیدي دیـده مـی   غالب در افراد جوان رخ می

. شـود  دهد و معمولا بهبودي کامل حاصل مـی  ده پروگنوز خوب بیماري است و به درمان با شیمی درمانی پاسخ خوبی می            ننشان ده 

 بـروي  AML1 و ژن 8 کرومـوزوم  q22 در ناحیـه ETO ژن  :شـوند عبـارت اسـت از        هایی که در این نوع جابجایی دچار تغییر می          ژن

  .اند  واقع شدهAML1 ژن 6 و 5هاي   وبین اگزونETO ژن '5کست در انتهاي نقاط ش.q22 در ناحیه 21کروموزوم 

  .Real Time PCR           به معنی مشاهده لحظه به لحظـه فرآینـد تکثیـر در واکـنش زنجیـره اي پلیمـراز اسـت و بـه منظـور تـشخیص و 

یک مـاده فلورسـنت در طـی واکـنش     در این سیستم تشخیصی . پذیرد  انجام میRNA و DNAهاي اختصاصی    گیري کمیت توالی    اندازه

  .گردد شناسایی و ثبت می) Detector(شود و میزان فلورسنت آن توسط یک نمایانگر  متناسب با میزان محصولات هر سیکل آزاد می
  

   جهت شناسایی در مراحل ابتدایی بیماري   -1  

  جهت شناسایی حداقل باقیمانده بیماري  -2  اهمیت تست

  بازگشت بیماري در طول دوره درمان  جهت پایش احتمال -3  

  گیري جهت پیوند مغز استخوان  جهت بررسی پیش آگهی بیماري و تصمیم-4  
  

 نمونـه آسـپیره   2ccویـا  ) درصورت وجـود بلاسـت در خـون محیطـی    ( EDTA خون وریدي آغشته به   4cc : مورد نیاز نمونه  

 نمونـه بایـد نوشـته    آوري مونه اسم بیمار و زمـان جمـع      روي ن . براي تشخیص فرد مبتلا لازم است      EDTAمغزاستخوان همراه   

 48حـداکثر زمـان ارسـال نمونـه تـا      . در صورت نیاز به ارسال نمونه از شهرهاي دیگر هماهنگی با آزمایشگاه الزامیـست        . شود

  .باشد ساعت و با حفظ زنجیره سرما می

 بـه روش رونویـسی   cDNA براي تولیـد  RNA شود؛  از خون وریدي یا مغزاستخوان استخراج میRNA :روش انجام آزمایش

 ژن مـورد نظـر و ژن کنتـرل میـزان     RNAهاي مخصوص   با استفاده از پرایمرها و پروب      گیرد،    میمعکوس مورد استفاده قرار     

  .گردد  بررسی و این نسبت گزارش می-Quantitative Real Time­PCRبیان با استفاده از

تر از روش متـداول   تر و دقیق بسیار حساس t(8;21)  براي تشخیصReal Time­PCR تست :حساسیت روش مورد آزمایش

  .پذیرد  در این مرکز انجام می 10-4و با حساسیت .  استFISHسیتوژنتیک یا  

 مـصرفی، و اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع از آخرین دوره شیمی درمانی و نـوع داروهـاي     : مورد نیاز مدارك  

  .بیمار تحت درمان بوده استمدت زمانی که 

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه     داخـل نمونـه،   هـایی     نمونه همولیز یا وجود آلـودگی     یخ زده، لخته،     نمونه   :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسبغیراستریل،

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی

هـاي    پاتولوژي مولکـولی و سـیتوژنتیک بـه صـورت کمـی و براسـاس منحنـی                  نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ     :نتیجه

Real time­PCR ،شود   تفسیر و گزارش میبررسی.  
  

  80559 پذیرش              -  :  ها طرز درخواست تست جهت بیمه

  RNA       80483استخراج  -            همراه با کدهاي بین المللی      

  - Real time­PCR t(8;21)   80498   

  80499تفسیر و گزارش   -  



 

  شناسی و بانک خون،  بخش خون-   آزمایشگاه مرکزي-  )عج(پژوهشی و درمانی قائم  مرکز آموزشی،- خیابان احمد آباد: مشهد

  8430493:                فاکس8012438: تلفن. آزمایشگاه پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک

44 

  

  Real time PCR به روش inv16بررسی ترانسلوکاسیون 
 

AML  –  Panel  : 2) Quantitative Real Time-PCR  t(16;16)(p13.1;q22) or 
inv(16)(p13;1q22) CBFB-MYH11 

 

 or inv(16)(p13;1q22)  t(16;16)(p13.1;q22) CBFB­MYH11 ترانـسلوکاسیون  لوسمی میلوئیـدي حـاد بـا    :شرح تست

همچنین مشخصا .شود نشان داده می) (M4­FAB classificationاین ناهنجاري معمولا با تمایز گرانولوسیتیک و منوسیتیک .

 یافـت  AML از افـراد مبـتلا بـه    %5-8 معمولا در  inv16.با حضور اجزا ائوزینوفیلیک غیرنرمال در مغزاستخوان همراهی دارد        

مطالعات کلینیکی نشان دادند که افـراد مبـتلا بـه     .دهد  لا در تمام سنین، اما به طور غالب در افراد جوان رخ می            شود،معمو  می

Acute Myelomonocytic Leukemia ــا ــا inv16 ب ــشان   t(16;16) ی ــان ن ــس از درم ــل را پ ــودي کام ــوارد بهب ــب م  در اغل

 بروي کرومـوزوم  q22 در ناحیه CBFB و ژن p13در ناحیه  MYH11ژن  :هاي درگیر در این واژگونی عبارت انداز        ژن.دهند  می

  . MYH11 ژن ΄3 به ناحیه CBFB ژن 5΄ فیوژن ژن تشکیل شده از ناحیه 16
 

  .Real Time PCR  به معنی مشاهده لحظه به لحظه فرآیند تکثیر در واکنش زنجیره اي پلیمراز است و به منظور تـشخیص 

در این سیستم تشخیصی یـک مـاده فلورسـنت در    . پذیرد   انجام می  RNA و   DNAصی  هاي اختصا   گیري کمیت توالی    و اندازه 

) Detector(شـود و میـزان فلورسـنت آن توسـط یـک نمایـانگر        طی واکنش متناسب با میزان محصولات هر سـیکل آزاد مـی      

  .گردد شناسایی و ثبت می
  

   جهت شناسایی در مراحل ابتدایی بیماري   -1                    

   جهت شناسایی حداقل باقیمانده بیماري -2  میت تستاه

  جهت پایش احتمال بازگشت بیماري در طول دوره درمان  -3                        

  گیري جهت پیوند مغز استخوان  جهت بررسی پیش آگهی بیماري و تصمیم-4                        
  

 نمونـه  2ccویـا بـیش از      ) در صورت وجود بلاسـت در خـون محیطـی         (EDTA خون وریدي آغشته به      4cc : مورد نیاز نمونه  

 نمونـه بایـد   آوري روي نمونه اسم بیمار و زمـان جمـع      . براي تشخیص فرد مبتلا لازم است      EDTAآسپیره مغزاستخوان همراه    

ان ارسـال نمونـه تـا    حداکثر زم. در صورت نیاز به ارسال نمونه از شهرهاي دیگر هماهنگی با آزمایشگاه الزامیست         . نوشته شود 

  ..باشد  ساعت و با حفظ زنجیره سرما می48
 

 بـه روش رونویـسی   cDNA براي تولیـد  RNA شود؛  از خون وریدي یا مغزاستخوان استخراج میRNA :روش انجام آزمایش

ل میـزان   ژن مـورد نظـر و ژن کنتـر   RNAهاي مخـصوص   گیرد، با استفاده از پرایمرها و پروب      معکوس مورد استفاده قرار می    

  .گردد  بررسی و این نسبت گزارش می­Quantitative Real Time­PCRبیان با استفاده از
 

تر از روش متـداول   تر و دقیق  بسیار حساس inv(16) براي تشخیصReal Time­PCR تست :حساسیت روش مورد آزمایش

  .پذیرد  در این مرکز انجام می 10 -4و با حساسیت .  استFISHسیتوژنتیک یا  
 

 مـصرفی، و اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع از آخرین دوره شیمی درمانی و نـوع داروهـاي     : مورد نیاز مدارك  

  .مدت زمانی که بیمار تحت درمان بوده است
 

اي ه ـ  گـرفتن نمونـه در لولـه    داخـل نمونـه،   هـایی     نمونه همولیز یا وجود آلـودگی     یخ زده، لخته،     نمونه   :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسبغیراستریل،
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   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی
 

 هـاي  منحنـی  براسـاس  کمـی و   نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکـولی و سـیتوژنتیک بـه صـورت    :نتیجه

time­PCR Real شود  بررسی، تفسیر و گزارش می.  
 

  80559پذیرش               -  : ها هطرز درخواست تست جهت بیم

  RNA       80483استخراج  -           همراه با کدهاي بین المللی      

  - Real time­PCR inv16   80498   

   80499تفسیر و گزارش   -  

  
  

  

  

  

  



 

  شناسی و بانک خون،  بخش خون-   آزمایشگاه مرکزي-  )عج(پژوهشی و درمانی قائم  مرکز آموزشی،- خیابان احمد آباد: مشهد

  8430493:                فاکس8012438: تلفن. آزمایشگاه پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک

46 

  

  Real time PCR به روش t(15;17)بررسی ترانسلوکاسیون 
 

AML _Panel: 3) Quantitative Real Time-PCR  t(15;17)(q22;q21) PML-RARA 
 

 نوعی لوسمی حادمیلوئیـدي بـا برتـري    t(15;17)(q22;q21) PML­RARAبا ) APL(لوسمی پرومیلوسیت حاد  :شرح تست

 %100 درحدود   APLدر  .است) میکروگرانولار(داراي دوتیپ هایپرگرانولار و هیپوگرانولار      .باشد  هاي غیرنرمال می    پرومیلوسیت

تواند در هر سنی رخ  دهد، این بیماري می  رخ می AML از بیماران مبتلا به      %5-8 در   APL. دهد  جاري رخ می  موارد این ناهن  

 کروموزوم q22 در ناحیه PMLژن : هاي درگیر در این نوع جابه جایی عبارتنداز     ژن.دهد  دهد اما بیشتر در بزرگسالان روي می      

 به معنی مشاهده لحظه به لحظـه فرآینـد تکثیـر در    q21  .Real Time PCR در ناحیه 17 بروي کروموزوم RARα و ژن 15

 انجـام  RNA و DNAهـاي اختـصاصی    گیـري کمیـت تـوالی    واکنش زنجیره اي پلیمراز است و به منظـور تـشخیص و انـدازه      

 شـود و  در این سیستم تشخیصی یک ماده فلورسنت در طی واکنش متناسب با میزان محصولات هر سیکل آزاد می   . پذیرد  می

  .گردد شناسایی و ثبت می) Detector(میزان فلورسنت آن توسط یک نمایانگر 
  

 APLجهت شناسایی در مراحل ابتدایی بیماري  -1                   

   جهت شناسایی حداقل باقیمانده بیماري -2  اهمیت تست

  جهت پایش احتمال بازگشت بیماري در طول دوره درمان  -3  

  گیري جهت پیوند مغز استخوان  بیماري و تصمیم جهت بررسی پیش آگهی-4  

 نمونـه   2ccویـا بـیش از      ) درصورت وجود بلاسـت در خـون محیطـی        ( EDTA خون وریدي آغشته به      4cc : مورد نیاز نمونه  

 نمونـه بایـد   آوري روي نمونه اسم بیمار و زمـان جمـع      . براي تشخیص فرد مبتلا لازم است      EDTAآسپیره مغزاستخوان همراه    

حداکثر زمان ارسـال نمونـه تـا    . در صورت نیاز به ارسال نمونه از شهرهاي دیگر هماهنگی با آزمایشگاه الزامیست         . ودنوشته ش 

  .باشد  ساعت و با حفظ زنجیره سرما می48

 بـه روش رونویـسی   cDNA براي تولیـد  RNA شود؛  از خون وریدي یا مغزاستخوان استخراج میRNA :روش انجام آزمایش

 ژن مـورد نظـر و ژن کنتـرل میـزان     RNAهاي مخصوص   با استفاده از پرایمرها و پروب      گیرد،    میتفاده قرار   معکوس مورد اس  

  .گردد  بررسی و این نسبت گزارش می-Quantitative Real Time­PCRبیان با استفاده از

 از روش متـداول  تر تر و دقیق بسیار حساسt(15;17) براي تشخیص Real Time­PCR تست :حساسیت روش مورد آزمایش

  .پذیرد  در این مرکز انجام می 10 -4 است و با حساسیت FISHسیتوژنتیک یا  

 مـصرفی، و اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع از آخرین دوره شیمی درمانی و نـوع داروهـاي     : مورد نیاز مدارك  

  .مدت زمانی که بیمار تحت درمان بوده است

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه    داخـل نمونـه،   هـایی     نمونه همولیز یا وجود آلـودگی     یخ زده، لخته،    ه   نمون :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسبغیراستریل،

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی

 هـاي  منحنـی  سبراسـا  کمـی و   نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکـولی و سـیتوژنتیک بـه صـورت    :نتیجه

time­PCR  Realشود بررسی، تفسیر و گزارش می.  
 

  80559پذیرش             -  : ها طرز درخواست تست جهت بیمه

  RNA       80483استخراج  -              همراه با کدهاي بین المللی      

  - Real time­PCR t(15;17)   80498   

   80499تفسیر و گزارش   -  
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  Real time PCR به روش t(9;11)وکاسیون بررسی ترانسل

AML- Panel:3) Quantitative Real Time-PCR t(9;11)(p22;q23) 
 

 ، معمولا همراهی با نماهاي مونوسیتیک دارد این جابه جـایی کرومـوزومی   t(9;11)(p22;q23) MLLT3­MLL: شرح تست

 از %2 اطفـال و  AML از %9 -12در  افتـد و  اتفاق میممکن است در هر سنی اتفاق افتد ولی به صورت شایعتر در کودکان 

AML بیمـاران  .  بزرگـسالان وجــود داردAML بــا t(9;11)  ممکـن اســت بــا DIC   مراجعـه نماینــد و همچنـین همراهــی بــا 

 این ترانسلوکاسیون، همراهی قوي با لوکمی    .شود  هایی نظیر لثه دیده می      در بافت )مونوسیتیک(انفیلتراسیون سلولهاي میلوئید    

 میزان بقاي بینابینی دارد و پـیش آگهـی   t(9;11) با AML.  دارد(M5)  و لوکمی حاد مونوسیتیک(M4)حاد میلومونوسیتیک

 وجود دارد و تعـداد بلاسـت   t(9;11)در مواردي که . باشد  را دارند، بهتر می  11q23هاي    هایی که سایر جابه جایی      AMLآن از   

  .باشد،پایش مداوم بیمار در جهت حادث شدن لوکمی حاد میلوئید الزامی است  می%20زیر 

Real Time PCR             به معنی مشاهده لحظـه بـه لحظـه فرآینـد تکثیـر در واکـنش زنجیـره اي پلیمـراز اسـت و بـه منظـور تـشخیص و 

ی یک مـاده فلورسـنت در طـی واکـنش     در این سیستم تشخیص. پذیرد  انجام میRNA و DNAهاي اختصاصی    گیري کمیت توالی    اندازه

  .گردد شناسایی و ثبت می) Detector(شود و میزان فلورسنت آن توسط یک نمایانگر  متناسب با میزان محصولات هر سیکل آزاد می
  

  جهت شناسایی در مراحل ابتدایی بیماري  -1  

   جهت شناسایی حداقل باقیمانده بیماري -2  اهمیت تست

  بازگشت بیماري در طول دوره درمان جهت پایش احتمال  -3  

  گیري جهت پیوند مغز استخوان  جهت بررسی پیش آگهی بیماري و تصمیم-4  
  

 نمونـه  2ccویـا بـیش از   ) درصورت وجود بلاسـت در خـون محیطـی    ( EDTA خون وریدي آغشته به  4cc : مورد نیاز نمونه  

 نمونـه بایـد   آوري روي نمونه اسم بیمار و زمـان جمـع      .ست براي تشخیص فرد مبتلا لازم ا      EDTAآسپیره مغزاستخوان همراه    

حداکثر زمـان ارسـال نمونـه تـا     . نوشته شود در صورت نیاز به ارسال نمونه از شهرهاي دیگر هماهنگی با آزمایشگاه الزامیست   

  .باشد  ساعت و با حفظ زنجیره سرما می48

 بـه روش رونویـسی   cDNA براي تولیـد  RNA شود؛ می از خون وریدي یا مغزاستخوان استخراج RNA :روش انجام آزمایش

 ژن مـورد نظـر و ژن کنتـرل میـزان     RNAهاي مخصوص   با استفاده از پرایمرها و پروب      گیرد،    میمعکوس مورد استفاده قرار     

  .گردد  بررسی و این نسبت گزارش میQuantitative Real Time­PCRبیان با استفاده از

تر از روش متـداول   تر و دقیق بسیار حساسt(9;11)  براي تشخیص Real Time­PCR تست :حساسیت روش مورد آزمایش

  .پذیرد  در این مرکز انجام می 10 -4 است و با حساسیت FISHسیتوژنتیک یا  

 مـصرفی، و اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع از آخرین دوره شیمی درمانی و نـوع داروهـاي     : مورد نیاز مدارك  

  .نی که بیمار تحت درمان بوده استمدت زما

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه    داخـل نمونـه،   هـایی     نمونه همولیز یا وجود آلـودگی     یخ زده، لخته،     نمونه   :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسبغیراستریل،

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی

 هـاي  کمـی و براسـاس منحنـی    فلوشیپ پاتولوژي مولکـولی و سـیتوژنتیک بـه صـورت     نتیجه آزمایش توسط پزشک :نتیجه

time PCR  Realشود  بررسی، تفسیر و گزارش می.  
  

  80559پذیرش                 -  :ها طرز درخواست تست جهت بیمه

  RNA       80483استخراج  -            همراه با کدهاي بین المللی      

  - Real time­PCR t(9;11)   80498   

   80499تفسیر و گزارش   -  
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  Real time PCR به روش t(6;9)بررسی ترانسلوکاسیون 
 

AML _Panel: 4) Quantitative Real Time-PCR  t(6;9) (P23;q34) DEK-NUP214 
 

 دیـده  AML مـوارد از % 1 بـا یـا بـدون نمـایی منوسـیتیک اسـت کـه در حـدود         AML یک t(6;9) لوسمی میلوئید حاد با :شرح تست

هـاي    نـسبت بـه سـایر تیـپ    WBC Countدر بزرگسالان تعداد . باشد شود و اغلب همراهی با بازوفیلی و دیس پلازي چند رده اي می می

AMLهــاي  تــر اســت، ایــن ترانــسلوکاسیون در تمــام انــواع ســاب تیــپ  عمومــا پــایینAML در طبقــه بنــدي FAB بــه جــز لــوکمی 

.  بیـشترین اسـت  M4 و AML­M2 همراهی ایـن ترانـسلوکاسیون بـا    ،شود مگاکاریوبلاستیک حاد دیده میپرومیلوسیتیک حاد و لوکمی    

باشد و هیچگونـه جمعیـت سـلولی   بـلا سـتیک بـا        ها براي  میلو پروکسیداز مثبت می شود، بلاست  از موارد اجسام ائور دیده می3/1در  

  ..باشد ا این جابه جایی کروموزومی با پیش اگهی ضعیفی همراه میلوکمی میلوئید حاد ب.نماي خاص در این مورد وجود ندارد

Real Time PCR             به معنی مشاهده لحظـه بـه لحظـه فرآینـد تکثیـر در واکـنش زنجیـره اي پلیمـراز اسـت و بـه منظـور تـشخیص و 

ورسـنت در طـی واکـنش    در این سیستم تشخیصی یک مـاده فل . پذیرد  انجام میRNA و DNAهاي اختصاصی    گیري کمیت توالی    اندازه

  .گردد شناسایی و ثبت می) Detector(شود و میزان فلورسنت آن توسط یک نمایانگر  متناسب با میزان محصولات هر سیکل آزاد می
  

   جهت شناسایی در مراحل ابتدایی بیماري   -1                    

   جهت شناسایی حداقل باقیمانده بیماري -2  اهمیت تست

  جهت پایش احتمال بازگشت بیماري در طول دوره درمان  -3                       

  گیري جهت پیوند مغز استخوان  جهت بررسی پیش آگهی بیماري و تصمیم-4                       
  

 نمونـه آسـپیره   2ccویـا  ) درصورت وجـود بلاسـت در خـون محیطـی    ( EDTA خون وریدي آغشته به   4cc : مورد نیاز نمونه  

 نمونـه بایـد نوشـته    آوري روي نمونه اسم بیمار و زمـان جمـع       . براي تشخیص فرد مبتلا لازم است      EDTAتخوان همراه   مغزاس

 48حـداکثر زمـان ارسـال نمونـه تـا      . در صورت نیاز به ارسال نمونه از شهرهاي دیگر هماهنگی با آزمایشگاه الزامیـست        . شود

  باشد ساعت و با حفظ زنجیره سرما می

 بـه روش رونویـسی   cDNA براي تولیـد  RNA شود؛  از خون وریدي یا مغزاستخوان استخراج میRNA :ایشروش انجام آزم

 ژن مـورد نظـر و ژن کنتـرل میـزان     RNAهاي مخصوص   با استفاده از پرایمرها و پروب      گیرد،    میمعکوس مورد استفاده قرار     

  .گردد گزارش میبررسی و این نسبت  Quantitative Real Time­PCRبیان با استفاده از

تـر از روش متـداول    تـر و دقیـق    بـراي تـشخیص بـسیار حـساس    Real Time­PCR تـست  :حساسیت روش مورد آزمایش

 .پذیرد در این مرکز انجام می 10 -4تا  10 -5 است و با حساسیت  FISHسیتوژنتیک یا  

 مـصرفی، و ره شیمی درمانی و نـوع داروهـاي   اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع از آخرین دو  : مورد نیاز مدارك  

  .مدت زمانی که بیمار تحت درمان بوده است

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه     داخـل نمونـه،   هـایی     نمونه همولیز یا وجود آلـودگی     یخ زده، لخته،     نمونه   :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسبغیراستریل،

   روز10 :سخگوییمدت زمان لازم جهت پا

هـاي   کمـی و براسـاس منحنـی     نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکـولی و سـیتوژنتیک بـه صـورت    :نتیجه

Real time­PCR ،شود  تفسیر و گزارش میبررسی.  
  

  80559   پذیرش       -    : ها بیمه جهت تست درخواست طرز

  RNA         80483 راجاستخ -         المللی بین کدهاي با همراه      

  - Real time­PCR t(6;9)      80498 

  80499  گزارش و تفسیر -  
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  RT-PCR روش به CMLپنل 

CML (Qualitative) Panel:Nested RT-PCR-  t(9;22)-P210,P190,P230  

  .پردازد  می(CML)هاي مربوط به لوکمی میلوبلاستیک مزمن  این تست به بررسی  کیفی پنل ترانسلوکاسیون: شرح تست
  
  جهت شناسایی در مراحل ابتدایی بیماري  -1   

   جهت شناسایی حداقل باقیمانده بیماري -2  تست

  جهت پایش احتمال بازگشت بیماري در طول دوره درمان  -3  

  گیري جهت پیوند مغز استخوان  جهت بررسی پیش آگهی بیماري و تصمیم-4  
  

 نمونـه   2ccویـا بـیش از      ) درصورت وجود بلاسـت در خـون محیطـی        ( EDTAغشته به    خون وریدي آ   4cc : مورد نیاز نمونه  

 نمونـه بایـد   آوري روي نمونه اسم بیمار و زمـان جمـع      . براي تشخیص فرد مبتلا لازم است      EDTAآسپیره مغزاستخوان همراه    

 حداکثر زمـان ارسـال نمونـه تـا     .نوشته شود در صورت نیاز به ارسال نمونه از شهرهاي دیگر هماهنگی با آزمایشگاه الزامیست   

  .باشد  ساعت و با حفظ زنجیره سرما می48
 

 بـه روش رونویـسی   cDNA براي تولیـد  RNA شود؛  از خون وریدي یا مغزاستخوان استخراج میRNA :روش انجام آزمایش

 بـه روش   t(9;22)­P210,P190,P230 پرایمرهاي اختصاصی براي تکثیر ترانـسلوکاسیون گیرد،  میمعکوس مورد استفاده قرار 

Nested RT­PCR) گیرد مورد استفاده قرار می) واکنش زنجیره اي پلیمراز.  
 

 بـسیار   t(9;22)­P210,P190,P230   بـراي تـشخیص ترانـسلوکاسیون   RT­PCR تـست  :حساسیت روش مـورد آزمـایش  

 Nested RT­PCR اسیت روش است براي استفاده از حـداکثر حـس  FISHتر از روش متداول سیتوژنتیک یا       تر و دقیق    حساس

  . در این مرکز به کارمی رود 10 -4 با حساسیت
 

 مـصرفی، و اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع از آخرین دوره شیمی درمانی و نـوع داروهـاي     : مورد نیاز مدارك  

  .مدت زمانی که بیمار تحت درمان بوده است
 

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه    داخـل نمونـه،   هـایی     مونه همولیز یا وجود آلـودگی     نیخ زده، لخته،     نمونه   :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسبغیراستریل،
 

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی
 

ده  نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک به صورت کیفی و براسـاس بانـدهاي مـشاه       :نتیجه

  .شود  بررسی تفسیر و گزارش می Nested RT­PCR و External RT­PCRشده در 
  

  80559 پذیرش             -    :  ها بیمه جهت تست درخواست طرز

  RNA       80483 استخراج -              المللی بین کدهاي با همراه    

  - RT­PCR         6 ×80497 

  80499  گزارش   و تفسیر -  
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  RT-PCR به روش t(9;22)ررسی ترانسلوکاسیون ب

Nested, RT-PCR t(9;22)(q34.1;q11.2)/BCR-ABL1- P210,P190 P230 

. هـاي خـونی اسـت    هاي وابسته به انواع ناهنجـاري    یکی از ترانسلوکاسیون   t(9;22)(q34.1;q11.2)/BCR­ABL1: شرح تست 

 ABL این ترانسلوکاسیون را دارند، در نتیجه جا به جـایی ژن  (CML) از بیماران مبتلا به لوسمی میلوئیدمزمن    %100تقریبا  

ایـن جـا بـه جـایی در     . آیـد   به وجود می)(p230و)(p190 و(p210) پروتئین 22 روي کروموزوم BCR با ژن 9روي کروموزوم 

  . بزرگسالان و گاها اطفال نیز گزارش شده استALL برخی از بیماران مبتلا به 
  

 CML  ،ALLدر مراحل ابتدایی بیماري   جهت شناسایی - 1  

   جهت شناسایی حداقل باقیمانده بیماري -2  اهمیت تست

  جهت پایش احتمال بازگشت بیماري در طول دوره درمان  -3  

  گیري جهت پیوند مغز استخوان  جهت بررسی پیش آگهی بیماري و تصمیم-4  
  

 نمونـه آسـپیره   2ccویـا  ) ت وجود بلاست در خـون محیطـی     در صور ( EDTA خون وریدي آغشته به      4cc : مورد نیاز نمونه  

 نمونـه بایـد نوشـته    آوري روي نمونه اسم بیمار و زمـان جمـع       . براي تشخیص فرد مبتلا لازم است      EDTAمغزاستخوان همراه   

 48تـا  حـداکثرزمان  ارسـال نمونـه       . شود در صورت نیاز به ارسال نمونه از شهرهاي دیگر هماهنگی با آزمایـشگاه الزامیـست               

  .باشد  وبا حفظ زنجیره سرما می ساعت

 بـه روش رونویـسی   cDNA براي تولیـد  RNA شود؛  از خون وریدي یا مغزاستخوان استخراج میRNA :روش انجام آزمایش

  t(9;22)(q34.1;q11.2)/BCR­ABL1  پرایمرهاي اختصاصی براي تکثیر ترانسلوکاسیونگیرد،  میمعکوس مورد استفاده قرار 

  .گیرد مورد استفاده قرار می) واکنش زنجیره اي پلیمراز (Nested RT­PCRبه روش 

تـر از روش متـداول    تـر و دقیـق    بـسیار حـساس  t(9;22)  بـراي تـشخیص  RT­PCR تـست  :حساسیت روش مورد آزمایش

ایـن  رد 10 -3 تـا   10 -4 با حـساسیت  Nested RT­PCR است براي استفاده از حداکثر حساسیت روش FISHسیتوژنتیک یا 

  .مرکز به کارمی رود

 مـصرفی، و اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع از آخرین دوره شیمی درمانی و نـوع داروهـاي     : مورد نیاز مدارك  

  .زمانی که بیمار تحت درمان بوده استمدت 

هـاي   گـرفتن نمونـه در لولـه    داخـل نمونـه،  هـایی   نمونه همولیز یا وجود آلـودگی یخ زده، لخته،  نمونه :موارد برگشت نمونه 

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسبغیراستریل،

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی

 پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک به صورت کیفی و براساس بانـدهاي مـشاهده           فلوشیپ نتیجه آزمایش توسط پزشک      :نتیجه

  .شود  تفسیر و گزارش می،ی بررسNested RT­PCR و External RT­PCR شده در
  

  80559پذیرش              -       :ها  بیمهجهتطرز درخواست تست 

  RNA     80483 استخراج -       همراه با کدهاي بین المللی

  - P190 - _ t(9;22) RT­PCR     2×80497  

  - P210 - _ t(9;22) RT­PCR      2×80497  

  - P230 _ t(9;22) RT­PCR        2×80497  

 80499      تفسیر و گزارش -  
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  Real time PCR به روش CMLپنل 
 

CML (Quantitative) Panel : Real Time-PCR  t(9;22)-210,190,230

 

  .پردازد  می(CML) این تست به بررسی کمی پنل ترانسلوکاسیون لوکمی میلوبلاستیک مزمن :شرح تست
  

  ي جهت شناسایی در مراحل ابتدایی بیمار -1  

   جهت شناسایی حداقل باقیمانده بیماري -2  اهمیت تست

  جهت پایش احتمال بازگشت بیماري در طول دوره درمان  -3  

  گیري جهت پیوند مغز استخوان  جهت بررسی پیش آگهی بیماري و تصمیم-4  
  

 ـ ) درصورت وجود بلاسـت در خـون محیطـی    ( EDTA خون وریدي آغشته به  4cc : مورد نیاز نمونه    نمونـه  2ccیش از ویـا ب

 نمونـه بایـد   آوري روي نمونه اسم بیمار و زمـان جمـع      . براي تشخیص فرد مبتلا لازم است      EDTAآسپیره مغزاستخوان همراه    

حداکثر زمـان ارسـال نمونـه تـا     . نوشته شود در صورت نیاز به ارسال نمونه از شهرهاي دیگر هماهنگی با آزمایشگاه الزامیست   

  .باشد  سرما می ساعت و با حفظ زنجیره48
 

 بـه روش رونویـسی   cDNA براي تولیـد  RNA شود؛  از خون وریدي یا مغزاستخوان استخراج میRNA :روش انجام آزمایش

 ژن مـورد نظـر و ژن کنتـرل میـزان     RNAهاي مخصوص   با استفاده از پرایمرها و پروب      گیرد،    میمعکوس مورد استفاده قرار     

  .گردد بررسی و این نسبت گزارش می Quantitative Real Time­PCRبیان با استفاده از
 

تـر از روش   تـر و دقیـق   بـسیار  حـساس  t(9;22)   بـراي تـشخیص   Real Time­PCR تـست  :حساسیت روش مورد آزمایش

  .پذیرد در این مرکز انجام می 10 -4 است و با حساسیت FISHمتداول سیتوژنتیک یا  
 

 مـصرفی، و پزشکی بیمار و اطلاع از آخرین دوره شیمی درمانی و نـوع داروهـاي   اطلاعات بالینی و مدارك   : مورد نیاز مدارك  

  .مدت زمانی که بیمار تحت درمان بوده است
 

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه    داخـل نمونـه،   هـایی     نمونه همولیز یا وجود آلـودگی     یخ زده، لخته،     نمونه   :موارد برگشت نمونه  

  .اد نامناسب گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقغیراستریل،
 

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی
 

 هـاي  کمـی و براسـاس منحنـی     نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ  پاتولوژي مولکـولی و سـیتوژنتیک بـه صـورت    :نتیجه

time PCR  Realشود  بررسی، تفسیر و گزارش می.  

  

   80559         پذیرش -   :ها طرز درخواست تست جهت بیمه

  RNA  80483 استخراج -  ه با کدهاي بین المللی      همرا

  - Real Time­PCR     3 × 80498  

   80499تفسیر و گزارش      -  
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  Real time PCR به روش t(9;22)بررسی ترانسلوکاسیون 

Quantitative Real Time-PCR t(9;22)(q34.1;q11.2)/BCR-ABL1-P230, P210, P190

. هـاي خـونی اسـت      هاي وابسته به انواع ناهنجاري      یکی از ترانسلوکاسیون    t(9;22)(q34.1;q11.2)/BCR­ABL1 :شرح تست 

 ABL این ترانسلوکاسیون را دارند، در نتیجه جا به جـایی ژن  (CML) از بیماران مبتلا به لوسمی میلوئیدمزمن    %100تقریبا  

این جا بـه جـایی در   . آید  به وجود میP230)( و )(P190 و (P210) پروتئین 22 روي کروموزوم  BCR با ژن    9روي کروموزوم   

 به معنی مـشاهده لحظـه   Real Time PCR.   بزرگسالان و گاها اطفال نیز گزارش شده استALL برخی از بیماران مبتلا به 

هـاي اختـصاصی    گیري کمیـت تـوالی   به لحظه فرآیند تکثیر در واکنش زنجیره اي پلیمراز است و به منظور تشخیص و اندازه              

DNA   و RNA  در این سیستم تشخیصی یک ماده فلورسنت در طی واکنش متناسب با میزان محصولات هـر  . پذیرد   انجام می

  .گردد شناسایی و ثبت می) Detector(شود و میزان فلورسنت آن توسط یک نمایانگر  سیکل آزاد می
  

 CML,ALLجهت شناسایی در مراحل ابتدایی بیماري  -1  

  ایی حداقل باقیمانده بیماري  جهت شناس-2  اهمیت تست

  جهت پایش احتمال بازگشت بیماري در طول دوره درمان  -3  

  گیري جهت پیوند مغز استخوان  جهت بررسی پیش آگهی بیماري و تصمیم-4  
  

 نمونـه  2ccویـا بـیش از   ) در صورت وجود بلاست در خـون محیطـی    (EDTA خون وریدي آغشته به     4cc : مورد نیاز نمونه  

 نمونـه بایـد   آوري روي نمونه اسم بیمار و زمـان جمـع      . براي تشخیص فرد مبتلا لازم است      EDTAمغزاستخوان همراه   آسپیره  

حداکثر زمان ارسـال نمونـه تـا    .  در صورت نیاز به ارسال نمونه از شهرهاي دیگر هماهنگی با آزمایشگاه الزامیست      .نوشته شود 

  .باشد  ساعت و با حفظ زنجیره سرما می48

 بـه روش رونویـسی   cDNA براي تولیـد  RNA شود؛  از خون وریدي یا مغزاستخوان استخراج میRNA :ام آزمایشروش انج

 ژن مـورد نظـر و ژن کنتـرل میـزان     RNAهاي مخصوص   با استفاده از پرایمرها و پروب      گیرد،    میمعکوس مورد استفاده قرار     

  .گردد  نسبت گزارش میبررسی و این Quantitative Real Time­PCRبیان با استفاده از

تر از روش متـداول   تر و دقیق بسیار حساس t(9;22)  براي تشخیصReal Time­PCR تست :حساسیت روش مورد آزمایش

  .پذیرد  در این مرکز انجام می 10-4تا  10-5 است و با حساسیت FISHسیتوژنتیک یا  

 مـصرفی، و  از آخرین دوره شیمی درمانی و نـوع داروهـاي   اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع  : مورد نیاز مدارك  

  .مدت زمانی که بیمار تحت درمان بوده است

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه    داخـل نمونـه،   هـایی     نمونه همولیز یا وجود آلـودگی     یخ زده، لخته،     نمونه   :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسبغیراستریل،

   روز10 : لازم جهت پاسخگوییمدت زمان

 هـاي  منحنـی  براسـاس  کمـی و   نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکـولی و سـیتوژنتیک بـه صـورت    :نتیجه

time­PCR  Real،شود  تفسیر و گزارش میبررسی.  
  

  80559پذیرش               -  : ها طرز درخواست تست جهت بیمه

  RNA       80483استخراج  -           یهمراه با کدهاي بین الملل      

  - Real time­PCR t(9;22)   80498   

   80499تفسیر و گزارش   -  
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 JAK2 بررسی موتاسیون

JAK2  Mutation analysis

 

شـد و انتقـال پیـام در    نمایـد کـه باعـث ر     را کـد مـی  (JAK2) یک تیروزین کیناز Janus kinase 2(JAK2) ژن :شرح تست

 چنـدي از  ، در سـلولهاي هماتوپوئیتیـک  JAK2(V617F) یـک موتاسـیون نقطـه اي در ژن    اخیراً. گردد ساز می  سلولهاي خون 

، ترومبوسـیتمی  )از مـوارد % 90(هاي میلوپرولیراتیو مزمن شناسایی شده است که شایعتر از همه در پلـی سـیتمی ورا        بیماري

هـاي میلوپرولیفراتیـو      شود، این موتاسیون در سایر بیمـاري        ده می دی) موارد% 50(و میلوفیبروز ایدیوپاتیک    ) موارد% 50(اولیه  

هـاي میلودیـسپلاستیک و یـا  سـیتوزهاي           لوسمی میلومونوسیتیک مزمن و یا سندرم     ،  مزمن نظیر لوسمی میلوسیتیک مزمن    

  . باشد واکنشی نادر می
  

  اي میلوپرولیفراتیو  از بیماریه) سیتوزهاي واکنشی(هاي واکنشی  در مواردي که افتراق موقعیت -1  

   . یک کلید تشخیصی با ارزش خواهد بودJAK2 وجود موتاسیون در ژن ،مزمن مشکل باشد  :تست اهمیت
    

 بـراي تـشخیص فـرد    EDTA نمونه آسپیره مغزاستخوان همراه    2ccویا  EDTA خون وریدي آغشته به      4cc : مورد نیاز نمونه  

 نمونه باید نوشته شود در صورت نیـاز بـه ارسـال نمونـه از شـهرهاي         آوري  جمعروي نمونه اسم بیمار و زمان       .مبتلا لازم است  

  .باشد و با حفظ زنجیره سرما می ساعت 48حداکثر زمان ارسال نمونه تا . دیگر هماهنگی با آزمایشگاه الزامیست
 

ي بـه کمــک   و یــا سـتونی انجـام وآنالیزهــاي بعـد   Salting out از خـون بـه روش   DNAاســتخراج :روش انجـام آزمـایش  

ARMS­PCR  گردد  انجام میو سپس ژل الکتروفورز.  
 

 مـدت زمـانی   مصرفی، و و نوع داروهاي ها درماناطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع از آخرین   : مورد نیاز مدارك  

  .که بیمار تحت درمان بوده است
 

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه     داخـل نمونـه،   هـایی     آلـودگی نمونه همولیز یا وجود     یخ زده، لخته،     نمونه   :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسبغیراستریل،
 

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی
 

 پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک به صورت کیفی و براسـاس بانـدهاي مـشاهده    فلوشیپ نتیجه آزمایش توسط پزشک     :نتیجه

  .شود  و گزارش میتفسیربررسی ­PCR   ARMSشده در روش 
 
  

  80559پذیرش            -   :ها طرز درخواست تست جهت  بیمه

  DNA    80482استخراج  -         همراه با کدهاي بین المللی

  - PCR­JAK2   80493  

  80499تفسیر و گزارش      -  
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  AML در بیماران مبتلا به FLT3-ITDبررسی جهش ژن 

FLT3-ITD

 

 ژن ،باشـد   غـشایی مـی  lll پروتوانکوژنی است که متعلق به خانواده رسـپتورهاي تیـروزین کینـازي تیـپ          FLT3 :ح تست شر

FLT313 در انسان بروي کروموزوم  (13q 12.2) عملکرد .جاي گرفته است FLT3از نوع  Gain of Functionباشد فعـال    می

کـشاند و در   رویـه مـی   زد که سلول را بـه سـمت رشـد و تکثیـر بـی       اندا  شدن آن در سلولهاي خونی مسیر سیگنالی به راه می         

 به طور غیرمستقیمی فعال  FLT3 مسیر   AML از   %20-30 در   . اهمیت پروگنوستیک دارد   ALL و   AMLهایی چون     سرطان

 AML از بیماران مبتلا بـه  %17-30 موتاسیون مضاعف شدن پشت سرهم است که این موتاسیون در       FLT3­ITDشده است، 

وجـود  . را دارند مشاهده شـده اسـت   t(6;9) که  AMLاز بیماران مبتلا به % 69 در FLT3­ITDموتاسیون . ش شده است  گزار

FLT3­ITD دلیل بر پروگنوز ضعیف در جریان AMLسازد گیري در پیوند مغزاستخوان را آسانتر  می  دارد و تصمیم.  
  

   جهت شناسایی در مراحل ابتدایی بیماري -1  

  جهت بررسی پیش آگهی بیماري جهت انجام پیوند مغزاستخوان -2  اهمیت تست
  

 بـراي تـشخیص فـرد    EDTA نمونه آسپیره مغزاستخوان همراه    2ccویا  EDTA خون وریدي آغشته به      4cc : مورد نیاز نمونه  

ونـه از شـهرهاي    در صورت نیاز بـه ارسـال نم     . نمونه باید نوشته شود    آوري  روي نمونه اسم بیمار و زمان جمع      .مبتلا لازم است  

  .باشد و با حفظ زنجیره سرما می ساعت 48حداکثر زمان ارسال نمونه تا . دیگر هماهنگی با آزمایشگاه الزامیست
 

 بـه روش رونویـسی   cDNA براي تولید RNA شود؛   از خون وریدي یا مغزاستخوان استخراج میRNA :روش انجام آزمایش

  .پذیرد  انجام میو الکتروفورز PCR هاي بعدي به کمک  وآنالیزگیرد معکوس مورد استفاده قرار می
 

 مـصرفی، و اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع از آخرین دوره شیمی درمانی و نـوع داروهـاي     : مورد نیاز مدارك  

  .مدت زمانی که بیمار تحت درمان بوده است
 

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه     داخـل نمونـه،   هـایی     جود آلـودگی  نمونه همولیز یا و   یخ زده، لخته،     نمونه   :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسبغیراستریل،
 

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی
 

 پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک به صورت کیفی و براسـاس بانـدهاي مـشاهده    فلوشیپ نتیجه آزمایش توسط پزشک     :نتیجه

  .شود  و گزارش میتفسیر ، بررسی PCRشده در روش 
 
  

  80559پذیرش              -  :ها طرز درخواست تست جهت بیمه

 RNA   80483استخراج  -             همراه با کدهاي بین المللی

  - FLT3­ITD­ PCR  80497  

  80499تفسیر و گزارش      -  
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  AML در بیماران مبتلا بهFLT3-TKDبررسی جهش ژن 

FLT3-TKD

 

 ژن ،باشـد   غـشایی مـی  lll پروتوانکوژنی است که متعلق به خانواده رسـپتورهاي تیـروزین کینـازي تیـپ          FLT3 :شرح تست 

FLT313 در انسان بروي کروموزوم  (13q 12.2) عملکرد .جاي گرفته است FLT3از نوع  Gain of Functionباشد فعـال    می

کـشاند و در   رویـه مـی   ندازد که سلول را بـه سـمت رشـد و تکثیـر بـی       ا  شدن آن در سلولهاي خونی مسیر سیگنالی به راه می         

و در  % 8/4 در بیماران لوسـمی میلوئیـدي        FLT3­TKDجهش  .  اهمیت پروگنوستیک دارد   ALL و   AMLهایی چون     سرطان

  .باشد می% 6/1 (ALL)بیماران لوسمی حاد لنفوئیدي 
  

   جهت شناسایی در مراحل ابتدایی بیماري -1  

  جهت بررسی پیش آگهی بیماري جهت انجام پیوند مغزاستخوان -2  اهمیت تست
  

 

 بـراي تـشخیص فـرد    EDTA نمونه آسپیره مغزاستخوان همراه    2ccویا  EDTA خون وریدي آغشته به      4cc : مورد نیاز نمونه  

مونـه از شـهرهاي    در صورت نیاز بـه ارسـال ن     . نمونه باید نوشته شود    آوري  روي نمونه اسم بیمار و زمان جمع      .مبتلا لازم است  

  .باشد و با حفظ زنجیره سرما می ساعت 48حداکثر زمان ارسال نمونه تا . دیگر هماهنگی با آزمایشگاه الزامیست
 

 و ژل PCR  و یا ستونی انجام وآنالیزهاي بعدي به کمـک  Salting out از خون به روش DNAاستخراج :روش انجام آزمایش

  .پذیرد  انجام میالکتروفورز 
 

 مـصرفی، و اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع از آخرین دوره شیمی درمانی و نـوع داروهـاي      : مورد نیاز  مدارك

  .مدت زمانی که بیمار تحت درمان بوده است
 

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه     داخـل نمونـه،   هـایی     نمونه همولیز یا وجود آلـودگی     یخ زده، لخته،     نمونه   :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسبستریل،غیرا
 

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی
 

 پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک به صورت کیفی و براسـاس بانـدهاي مـشاهده    فلوشیپ نتیجه آزمایش توسط پزشک     :نتیجه

  .شود  و گزارش میتفسیر ، بررسی PCRشده در روش 
 
  

  80559پذیرش             -     :یمهطرز درخواست تست جهت ب

  DNA    80482استخراج  -              همراه با کدهاي بین المللی

  - FLT3­TKD­ PCR   80493  

  80499تفسیر و گزارش      -  
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   در جریان لوکمی میلوئید حادWT1بررسی افزایش بیان ژن 

WT1  Over expression  in AML 

 

 جهت تـشخیص زودرس عـود و   MRD- (Minimal Residual Disease)حداقل بیماري باقیماندهاخیرا شناسایی :شرح تست

 بـه  (WT1) ژن ویلمـز تومـور  .همچنین پاسخ به درمان در جریان لوکمی حاد میلوبلاستیک بسیار حائز اهمیت گردیده اسـت 

باشد کـه    سرکوب کننده تومور می این ژن یک ژن   . ها شناخته شده است     عنوان یک مارکر مولکولی گسترده در جریان لوکمی       

 %90 در بـیش از  WT1افـزایش بیـان ژن    .در ابتدا به عنوان ژن مسئول در ایجاد ویلمز تومور کلیه در اطفال شناسـایی شـد                

افتد که همین مسئله باعث آن شده است که بررسی بیان این ژن به عنوان یک هدف           هاي میلوئید حاد اتفاق می      موارد لوکمی 

 همچنین مطالعاتی مبنی بر استفاده از سطح بیـان ایـن   . در جریان لوکمی میلوئید حاد گردیده استMRDص مهم در تشخی 

، توسـط   AMLدر ایـن آزمـایش در بیمـاران مبـتلا بـه      .مارکر جهت پیگیري بیماران بعد از بهبودي نیز انجام گردیده اسـت 

Quantitative Real Time PCR بررسی بیان ژن WT1 بیـان ژن   در مقایسه باABL      بـه عنـوان کنتـرل انجـام و در جریـان 

 10-4تـا   10-5 حـساسیت ایـن تـست   . گـردد  هاي دوره اي از نظر پاسخ به درمان و یا عود بیمـاري از آن اسـتفاده مـی        بررسی

  .باشد می
 

 و EDTAاوي  نمونه خون محیطی حاوي بلاست در لولـه ح ـ 4cc نمونه آسپیره مغزاستخوان  یا 2cc حداقل : مورد نیازنمونه  

 قبـل از  .یـن آزمایـشگاه تحویـل داده شـود     سـاعت بـه ا  24-48 در عرض حداکثر    و با حفظ زنجیره سرما    ،  بدون لخته  گرفته   

 نمونه باید نوشـته شـود در   آوري روي نمونه اسم بیمار و زمان جمع..ها با آزمایشگاه هماهنگ نمایید گیري و ارسال نمونه     نمونه

  . هماهنگی با آزمایشگاه الزامیستاز شهرهاي دیگرصورت نیاز به ارسال نمونه 
 

 cDNA اسـتخراج و سـپس بـه    RNA ، از نمونه آسپیره مغزاستخوان و یا خون محیطی حـاوي بلاسـت        :روش انجام آزمایش  

 ژن مــورد نظــر و ژن کنتــرل میــزان بیــان بــا اســتفاده از      RNAهــاي مخــصوص  تبــدیل و بــا اســتفاده از پرایمرهــا و پــروب

Quantitative Real Time PCRگردد   بررسی و این نسبت گزارش می.  
 

 مـصرفی، و اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع از آخرین دوره شیمی درمانی و نـوع داروهـاي     : مورد نیاز مدارك  

  .مدت زمانی که بیمار تحت درمان بوده است
 

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه     داخـل نمونـه،   هـایی     یا وجود آلـودگی   نمونه همولیز   یخ زده، لخته،     نمونه   :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسبغیراستریل،
 

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی
 

هـاي    منحنـی  براسـاس   و  پاتولوژي مولکـولی و سـیتوژنتیک بـه صـورت کمـی            فلوشیپ نتیجه آزمایش توسط پزشک      :نتیجه

Real time­PCRشود  تفسیر و گزارش می،ررسی ب.  
  

  80559پذیرش       -   :ها طرز درخواست تست جهت بیمه

  RNA       80483استخراج  -               همراه با کدهاي بین المللی      

  - Real time­PCR     WT1  Over expression­ 80498    

   80499تفسیر و گزارش   -  
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 CML در بیماران مبتلا به Imatinibا تست پیشگویی پاسخ به درمان ب
 

MDR1 gene Polymorphism 

 

نماید که در فارماکودینامیـک بـسیاري     گلیکوپروتئین را کد می   -P یک   (MDR1)ژن مقاومت چند دارویی انسان    : شرح تست 

خ بـه درمـان بـا     باعث تغییر در پاسMDR1 در ژن C3435T (SNPs)پلی مورفیسم تک نوکلئوتیدي. گذارد از داروها تاثیر می   

imatinib     انـد کـه بیمـاران بـا      مطالعات متعددي در این ارتباط نـشان داده .گردد  در بیماران مبتلا به لوسمی میلوئیدمزمن می

 imatinib مقاومت بیشتري درپاسخ به درمـان بـا   MDR1 در ژن 3435CC در مقابل بیماران با ژنوتیپ  3435TT/CTژنوتیپ  

دهند و بهتر است جهت پیشگویی بهترپاسـخ بـه درمـان ایـن بیمـاران بـا         میلوئیدمزمن نشان می  در بیماران مبتلا به لوسمی      

imatinibپلی مورفیسم تک نوکلئوتیدي مورد نظر را بررسی نمود، قبل از شروع درمان .          
 

   .CML در بیماران مبتلا به imatinib پیشگویی بهتر پاسخ به درمان با :اهمیت تست   
 

 براي تـشخیص فـرد   EDTA نمونه آسپیره مغزاستخوان همراه      2cc ویا   EDTA خون وریدي آغشته به      4cc : ورد نیاز منمونه  

 نمونه باید نوشته شود در صورت نیـاز بـه ارسـال نمونـه از شـهرهاي         آوري  روي نمونه اسم بیمار و زمان جمع      .مبتلا لازم است  

  .باشد  وبا حفظ زنجیره سرما می  ساعت48رسال نمونه تا حداکثرزمان  ا. دیگر هماهنگی با آزمایشگاه الزامیست
 

  PCR­RFLP  انجام و آنالیزهاي بعدي به کمـک salting out از خون به روش DNAپس از استخراج : روش انجام آزمایش

   .پذیرد انجام می
 

 مـصرفی، و انی و نوع داروهـاي  اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع از آخرین دوره شیمی درم        : مورد نیاز مدارك  

  .مدت زمانی که بیمار تحت درمان بوده است
 

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه     داخـل نمونـه،   هـایی     نمونه همولیز یا وجود آلـودگی     یخ زده، لخته،     نمونه   :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسبغیراستریل،
 

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی
 

 نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک بـه صـورت کیفـی بررسـی، تفـسیر و گـزارش           :نتیجه

  گردد می
 

  80559پذیرش        -        :ها  بیمهجهتطرز درخواست تست 

  DNA         80482استخراج  -  هاي بین المللی     همراه با کد

  - MDR1polymorphism    PCR­PFLP      1 80564  

  80499      تفسیر و گزارش -  
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 در شناسایی حداقل باقی مانده بیماري در جریـان          Tرسپتور سلول   /بازآرایی ژن ایمونوگلوبولین  

  لوکمی لنفوبلاستیک حاد
 

Antigen Receptor gene Rearrangement for Acute Lymphoblastic Leukemia
(MRD Detection Test-ALL)

 

 بـه طـور وسـیعی بـه عنـوان یـک مـارکر               T رسپتور سلول    ،هاي ایمونوگلوبولین    ژن (Rearrangement)بازآرایی   :شرح تست 

این بازآرایی ژنی یک مـارکر کلونـالیتی منحـصر بـه فـرد      .هاي لنفوئیدي مورد استفاده قرار گرفته است کلونالیتی در نئوپلاسم  

اخیرا مطالعـات متعـددي مبنـی برشناسـایی     . آورد ی درمانی را فراهم می   جهت وجود بقایاي سلولهاي لوکمیک در حین شیم       

هـا در    در حین درمان و به عنوان یک مارکر پیش آگهی دهنده توسط شناسایی این بازآرایی   (MRD)حداقل بیماري باقیمانده  

 و قبـل از درمـان   induction Therapy در انتهـاي  MRDحـضور  . باشـد  جریان لوکمی لنفوبلاستیک حاد کودکان مطرح مـی 

consolidation هاي درمانی جدید باعث القـا بهبـود کامـل در          پروتکل .توان پیشگویی کننده اي قوي از عود بیماري باشد           می

هـاي   گردنـد، زیـرا روش    از این بیماران دچار عـود مـی  %30­20گردد ولی تقریبا   میALL از کودکان مبتلا به      %95بیش از   

توانند بیمار را از نظر علائم بالینی و مورفولوژیک به فاز بهبودي کامل ببرند، ولی قـادر بـه نـابودي            شیمی درمانی با اینکه می    

باشـد     مـی  %5هاي وابسته بـر مورفولـوژي سـلولها حـدود             محدودیت شناسایی تکنیک  .کامل سلولهاي بدخیم کلونال نیستند    

 باشـند از  %5د قابل شناسایی خواهند بـود و اگـر زیـر     باشن%5یعنی در صورتیکه سلولهاي بدخیم در مغزاستخوان بیش از   (

هـاي حـساستري جهـت تـشخیص وجـود بقایـاي        بنابراین نیاز به تکنیـک ). باشد نظر مورفولوژیک بیمار در بهبودي کامل می   

اقل شناسـایی حـد  .  و استفاده از آن در ادامه روند درمان وجـود دارد     ALLسلولهاي بدخیم کلونال در مغزاستخوان در جریان        

 بـه عنـوان مارکرهـاي مولکـولی باعـث           Tین و رسـپتور سـلول       ول با تکنیک بازآرایی ژن ایمونوگلوب     (MRD)باقیمانده بیماري   

 بـه وسـیله   MRDتـشخیص  .گـردد   میALLهاي بدخیم کلونال در مغزاستخوان در جریان          افزایش حساسیت شناسایی سلول   

را ایجـاد   10-2تـا   10-4 کـاربرد دارد و حـساسیت حـدود    ALLرد  مـوا %95 در بیش از Ig/TCRهاي  مارکرهاي مولکولی ژن 

  .نماید می
 

و با حفظ زنجیره سـرما  ،  و بدون لخته  گرفتهEDTA نمونه آسپیره مغزاستخوان در لوله حاوي    2cc حداقل   : مورد نیاز نمونه  

هـا بـا آزمایـشگاه      ارسـال نمونـه  گیـري و   ساعت به این آزمایشگاه تحویل داده شود قبل از نمونـه 24-48و در  عرض حداکثر     

 نمونه باید نوشته شود در صورت نیاز بـه ارسـال نمونـه از شـهرهاي        آوري  روي نمونه اسم بیمار و زمان جمع      ..هماهنگ نمایید 

  ..دیگر هماهنگی با آزمایشگاه الزامیست
 

 صـورت گرفتـه   DNAستخراج  اEDTA مغزاستخوان در لوله  حاوي 2cc در این آزمایش پس از ارسال        :روش انجام آزمایش  

 انجـام   PCR­Heterodouplex Analysis با متـد  IGK­Kde و TCRG و TCRD جفت پرایمر جهت شناسایی اهداف 25و با 

پذیرد و سپس محصولات حاصل بروي ژل آگارز بررسی و بازآرایی موردنظر جهت مقایـسه بعـدي در طـول مـدت درمـان                می

 مثبت و منفی و براساس وجود مارکر بازآرایی مـورد         MRDگزارش حاصل به صورت     . گردد  جهت پیگیري بیماران گزارش می    

  .گردد نظر ارسال می
 

 مـصرفی، و اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع از آخرین دوره شیمی درمانی و نـوع داروهـاي     : مورد نیاز مدارك  

  .مدت زمانی که بیمار تحت درمان بوده است
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هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه    داخـل نمونـه،   هـایی     نمونه همولیز یا وجود آلـودگی     یخ زده، لخته،     نمونه   :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسبغیراستریل،
 

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی
 

 و براسـاس وجـود بانـدهاي     نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک به صـورت کیفـی              :نتیجه

  .شود تفسیر و گزارش میبررسی،هدف  
 
  

  80559پذیرش            -  :  ها طرز درخواست تست جهت بیمه

  DNA      80482استخراج  -            همراه با کدهاي بین المللی

 Ig/TCR  (25 PCR)    25×80493بررسی بازآرایی  -  

   80499 تفسیر و گزارش     -  
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.B هاي  بررسی موتاسیون ژن  

 مرتبط با ترومبوفیلی
B. Thrombophilia Factor 
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  G20210A) نپروترومبی( II بررسی فاکتور
 

Thrombophilia Panel: Factor ll (Prothrombin (G20210 A)) PCR-RFLP Method 
 
 

هـاي وریـدي معمـولا در         ترومبـوز . دهـد ترومبوز ممکن است در هر قسمت از سیـستم قلبـی عروقـی رخ               : شرح تست 

دهند اما اگر باعث انسداد جریان خون شوند یا در صورت آمبولی در گردش ریوي اختلال ایجاد  هاي تحتانی رخ می اندام

 ترومبین یکی دیگر از فاکتورهاي ارثـی بـراي ترومبـوز وریـدي         llجهش فاکتور   . شوند  کنند و باعث علائم وخیم می       می

 غلظـت زیـاد پروتـرومبین منجـر بـه افـزایش زیـاد        ،ین فاکتور مهم انعقادي در لخته کردن خـون اسـت    پروترومب. است

شود، پروترومبین ترومبوفیلا خطر افزایش از دسـت دادن بـارداري و          هاي فیبرین می    ترومبین در نتیجه رشد زیاد لخته     

  .       جنین را ممکن است داشته باشد
 

روي نمونـه اسـم بیمـار و زمـان     . براي تشخیص فـرد مبـتلا لازم اسـت     EDTAدي آغشته به     خون وری  4cc : مورد نیاز نمونه  

.  نمونه باید نوشته شود در صـورت نیـاز بـه ارسـال نمونـه از شـهرهاي دیگـر همـاهنگی بـا آزمایـشگاه الزامیـست                  آوري  جمع

  .باشد  ساعت و با حفظ زنجیره سرما می48حداکثرزمان ارسال نمونه تا 
 

  و PCR­RFLP  ویا ستونی و آنالیزهاي بعدي به کمـک  Salting out از خون به روش DNA استخراج :ایشروش انجام آزم

  .پذیرد  انجام می  Real time­PCR یا
 

 مدت زمانی که بیمار تحت درمـان بـوده   مصرفی، واطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و نوع داروهاي   : مورد نیاز مدارك  

  .است
 

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه    داخـل نمونـه،   هـایی     نمونه همولیز یا وجود آلـودگی     یخ زده، لخته،     نمونه   :نهموارد برگشت نمو  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسبغیراستریل،
 

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی
 

 بانـدهاي مـشاهده شـده در روش           نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ  پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک و براسـاس           :نتیجه

PCR­RFLPهاي   و یا منحنی Real time­PCR  ،شود  تفسیر و گزارش میبررسی.  
 
  

     80559پذیرش     -      :ها طرز درخواست تست جهت بیمه

  DNA  80482استخراج  -         همراه با کدهاي بین المللی

  -   Factor ll mutation  PCR­RFLP   805641         

  80499تفسیر و گزارش      -  
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  MTHFR (C677T) بررسی فاکتور
 

Thrombophilia Panel: PCR-RFLP    MTHFR (C677T) 
 

هـاي   هاي وریـدي معمـولا در انـدام        ترومبوز. ترومبوز ممکن است در هر قسمت از سیستم قلبی عروقی رخ دهد           : شرح تست 

کننـد و    جریان خون شوند یا در صورت آمبولی در گردش ریوي اخـتلال ایجـاد مـی     دهند اما اگر باعث انسداد      تحتانی رخ می  

تبـدیل  شود   کد میmthfrمتیلن تتراهیدروفولات ردوکتاز انزیمی است که در انسان به وسیله ژن  . شوند  باعث علائم وخیم می   

 methylenetetrahydrofolate to 5­methyltetrahydrofolate-5,10  ــسترا ــراي تبــدیل متیلاســیون    کــه یــک کوسوب  ب

در صورت وجود موتاسـیون  . یک انزیم مهم در متابولیسم فولات است         Mthfr. گردد  هموسیتئین به میتونین است را باعث می      

افزایش هموسیتئین به عنوان یک فاکتور خطر براي ترومبوزمحـسوب  . یابد در این انزیم سطح هموسیتئین پلاسما افزایش می       

  . گردد می
 

روي نمونـه اسـم بیمـار و زمـان     . براي تشخیص فـرد مبـتلا لازم اسـت     EDTA خون وریدي آغشته به      4cc : رد نیاز مونمونه  

حـداکثر  . در صورت نیاز به ارسال نمونه از شهرهاي دیگرهماهنگی با آزمایـشگاه الزامیـست      .  نمونه باید نوشته شود    آوري  جمع

  .باشد ی ساعت و با حفظ زنجیره سرما م48زمان ارسال نمونه تا 
 

  و PCR­RFLP  ویا ستونی و آنالیزهاي بعدي به کمـک  Salting out از خون به روش DNAاستخراج : روش انجام آزمایش

  .پذیرد   انجام می Real time­PCR یا
 

  مدت زمانی که بیمار تحت درمـان بـوده  مصرفی، واطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و نوع داروهاي   : مورد نیاز مدارك  

  .است
 

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه    داخـل نمونـه،   هـایی     نمونه همولیز یا وجود آلـودگی     یخ زده، لخته،     نمونه   :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسبغیراستریل،
 

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی
 

 و سیتوژنتیک به صورت کیفی و براسـاس بانـدهاي مـشاهده     نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکولی    :نتیجه

  .شود    بررسی،تفسیر و گزارش میReal time­PCR هاي   و یا منحنیPCR­RFLPشده در روش 
 
  

  80559پذیرش          -  :ها طرز درخواست تست جهت بیمه

  DNA   80482استخراج  -  هاي بین المللی   همراه با کد

  - MTHFR  PCR­RFLP   805641        

  80499تفسیر و گزارش          -  
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   لیدنVشناسایی جهش فاکتور 
 

Thrombophilia Panel: Factor V Leidon (G1691A)  PCR-RFLP Method 
  

 یک سندرم ترومبوز وریـدهاي عمقـی اسـت و عـوارض ناشـی از آن ماننـد آمبـولی ریـه          (VTE)ترومبوآمبولی : شرح تست

 بـارزتر نمـوده   VTEمحیطـی را در اتیولـوژي   /هاي ژنتیکی      اخیر نقش هتروژنیسیتی ژنتیکی و درهم کنش       مطالعات.باشد  می

حـدود  . (APC­Resistance)باشند    مقاوم می  ، فعال شده  C به پروتئین    VTEاز بیماران مبتلا به     % 52تا  % 12پلاسماي  . است

باشـند کـه باعـث      مـی Vک نوکلئوتیـدي در ژن فـاکتور      ارثی داراي یـک موتاسـیون ت ـ       APC­Resistanceاز بیماران با    % 90

).  لیـدن Vفـاکتور  (گـردد    مـی V پـروتئین فـاکتور      506جـایگزینی اسـیدآمینه گلوتـامین بـه جـاي آرژنـین در موقعیـت        

 در حالیکـه   ،گـردد    برابـري ریـسک ابـتلا بـه ترومبوآمبـولی وریـدي مـی              8 لیـدن باعـث افـزایش        Vهتروزیگوسیتی فـاکتور    

هـایی کـه     در خـانم VTEریـسک  .  برابر دارند 100 تا 80 لیدن ریسک ترومبوآمبولی وریدي Vاي حامل فاکتور ه هموزیگوت

گـردد و    برابر می30 ،باشند  لیدن میVنمایند و حامل هتروزیگوسیتی براي فاکتور  هاي ضد بارداري خوراکی مصرف می      قرص

در مطالعـات انجـام شـده در    . یابـد  ن پس از زایمان افزایش می در این افراد در حین حاملگی و یا دورا      VTEهمچنین ریسک   

  .باشد می% 5 فراوانی این جهش در بین بیماران ترومبوفیلیک حدود ،ایران

نالیز مستقیم موتاسیون باید در بیمارانی که حدس کلینیکی استعداد و یا ابـتلا ء ترومبـوفیلی وجـود دارد و            آ :اهمیت تست 

علاوه بر آن ممکن است انجام این تـست  . انجام گردد، لیدن را دارندVه فامیلی موتاسیون فاکتور   همچنین در افرادي که سابق    

نمایند و یا در طی دوران بارداري براي پیـشگیري از ترومبوآمبـولی    هایی که ضد بارداري خوراکی مصرف می       در اسکرین خانم  

 لیدن ممکن است باعث تغییـر  Vگاهی از وضعیت آلل فاکتور آ.  وریدي در طی دوران بارداري و یا پس از بارداري مفید باشد          

  .         مدیریت درمان با ضدانعقادها در بیماران مبتلا به ترومبوآمبولی وریدي گردد

روي نمونـه اسـم بیمـار و زمـان     . براي تشخیص فـرد مبـتلا لازم اسـت     EDTA خون وریدي آغشته به      4cc : مورد نیاز نمونه  

حـداکثر  . نوشته شود در صورت نیاز به ارسال نمونه از شهرهاي دیگر هماهنگی با آزمایـشگاه الزامیـست    نمونه باید    آوري  جمع

  .باشد  ساعت وبا حفظ زنجیره سرما می48زمان ارسال نمونه تا 

  و PCR­RFLP  ویا ستونی و آنالیزهاي بعدي بـه کمـک   Salting out از خون به روش DNAاستخراج :روش انجام آزمایش

  .پذیرد     انجام میReal time­PCR یا

 مدت زمانی که بیمار تحت درمـان بـوده   مصرفی، واطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و نوع داروهاي   : مورد نیاز مدارك  

  .است

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه     داخـل نمونـه،   هـایی     نمونه همولیز یا وجود آلـودگی     یخ زده، لخته،     نمونه   :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل موارد ضدانعقاد نامناسبستریل،غیرا

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی

 نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک به صورت کیفی و براسـاس بانـدهاي مـشاهده        :نتیجه

  .شود ش می تفسیر و گزاربررسی،  Real time­PCR هاي   و یا منحنیPCR­RFLPشده در روش 
  

   80559پذیرش     -  :ها طرز درخواست تست جهت بیمه

     DNA    80482  استخراج -  همراه با کدهاي بین المللی     

  -  Factor V Leidon PCR­RFLP   805641      

  80499تفسیر و گزارش    -  

  



 

  شناسی و بانک خون،  بخش خون-   آزمایشگاه مرکزي-  )عج(پژوهشی و درمانی قائم  مرکز آموزشی،- خیابان احمد آباد: مشهد

  8430493:                فاکس8012438: تلفن. آزمایشگاه پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک

64 

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

.C  مطالعات ژنتیک سرطان  

  Solid هاي در بافت     
C. Solid Tumor Cancer Genetic panel 

 



 

  شناسی و بانک خون،  بخش خون-   آزمایشگاه مرکزي-  )عج(پژوهشی و درمانی قائم  مرکز آموزشی،- خیابان احمد آباد: مشهد

 8430493:                فاکس8012438: تلفن. آزمایشگاه پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک

65 

  

  Kras ژن 13و12 کدون موتاسیون بررسی

PCR-RFLP    Kras Mutation  codon (12) & (13)

 

باشد که باعث انتقال پیام از گیرنده فاکتور رشد اپیدرمال بـه    کوچک میGTPaseعامل کد کردن یک   krasژن   :شرح تست 

 آدنوکارسـینوم  ،هاي نظیر سرطان کولورکتال  در چندین نوع از بدخیمی  به طور شایعی   Krasجهش ژن   . باشد  داخل سلول می  

مطالعات متعـددي اثبـات   .شود  دیده میkras ژن 13 و12ها در کدون   شایعترین جهش.ریه و سرطان تیروئید پیدا شده است    

­Antiن بـا داروهـاي   نمایند پاسـخ مناسـبی بـه درمـا     ها را حمل می     باشد که تومورهایی که این جهش       کننده این موضوع می   

EGFR   نظیر Cetuximab,Panitumumab   و erlotnib اخیرا  .دهند   نمیASCO           تمـامی  ، اعـلام نمـوده اسـت کـه بهتـر اسـت 

  . غربالگري گردند 13و12 کدون KRAS دارند از نظر وجود جهش در ژن Anti­EGFRبیمارانی که نیاز به درمان با داروهاي 
 

 در تومورهـاي مختلـف و مخـصوصا در تومورهـاي     Anti­EGFRیی پاسخ به درمان با     جهت ارزشیابی و پیشگو    :اهمیت تست 

  .کولورکتال
 

بلوك پارافینه به همراه اسلایدهاي پاتولوژي مربوطه و یا بافت تازه تومورال در نرمال سالین بلافاصله بعد از  : مورد نیازنمونه 

 نمونه باید نوشته شود در صورت نیاز به   آوري  یمار و زمان جمع   روي نمونه اسم ب   . برداشت، براي تشخیص فرد مبتلا لازم است      

 ساعت و با حفـظ  48حداکثر زمان ارسال نمونه، بافت تازه تا        . ارسال نمونه از شهرهاي دیگر هماهنگی با آزمایشگاه الزامیست        

  .باشد زنجیره سرما می
 

 ـDNAاسـتخراج  پس از بازدید اسـلاید پـاتولوژي     :روش انجام آزمایش   وك پارافینـه و یـا بافـت تـازه تومـورال انجـام و        از بل

  .پذیرد  انجام میPCR­RFLP آنالیزهاي بعدي به کمک 
 

 مـصرفی، و اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع از آخرین دوره شیمی درمانی و نـوع داروهـاي     : مورد نیاز مدارك  

  .مدت زمانی که بیمار تحت درمان بوده است
 

بافت تومورال داشته باشد و یا در بازبینی اسلایدهاي پاتولوژي نکروز  % 70بلوك پارافینه اي که کمتر از       :نهموارد برگشت نمو  

  .و خونریزي وسیع دیده شود
 

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی
 

ي مـشاهده   نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک به صورت کیفی و براساس بانـدها               :نتیجه

 .شود تفسیر و گزارش میبررسی،  PCR­RFLPشده در روش 
  

        80559 پذیرش           -  :ها طرز درخواست تست جهت بیمه

  DNA        80482استخراج  -        همراه با کدهاي بین المللی

  - KRAS mutation  codon12­PCR­ RFLP    805641  

  -  KRAS mutation  codon13­PCR­ RFLP   805641       

    80499تفسیر و گزارش         -  
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  BRAF (V600E) بررسی موتاسیون
 

PCR-RFLP    BRAF(V600E)  Mutation  
 

گذارد و موتاسیون  گردد که در مسیر فعالیت فاکتور رشد اپیدرمی تاثیر می     باعث ایجاد پروتئینی می    BRAF ژن: شرح تست 

V600E  هـاي   از کانسرهاي کولورکتال متاستاتیک و درصدهاي بـالاتر از ملانـوم پوسـتی وکارسـینوم    % 8 در این ژن تقریبا در

 در ژن V600Eباشـند کـه بیمـارانی کـه موتاسـیون       مطالعات نشان دهنده ایـن موضـوع مـی   . شود  پاپیلاري تیروئید دیده می   

BRAF        را دارند به درمان با داروهاي Anti­EGFR   نظیر Cetuximab,Panitumumab   وerlotnib دهنـد    پاسخ مناسبی نمـی

  .و این افراد بقاي کلی مناسبی به دنبال درمان با این داروها را ندارند
  

  .دهند  پاسخ مناسبی نمیAnti­EGFR شناسایی سلولهاي تومورال که به داروهاي  - 1  

 اه بـا بررسـی وضـعیت    کمک بـه افتـراق تومورهـاي اسـپورادیک از تومورهـاي ژرم لایـن کولـون،همر       - 2  اهمیت تست

 MLH1هیپرمتیلاسیون پروموتور ژن 
    
  بلوك پارافینه به همراه اسلایدهاي پاتولوژي مربوطه و یا بافت تازه تومورال در نرمال سالین استریل : مورد نیازنمونه 

 

مونه باید نوشـته شـود    نآوري روي نمونه اسم بیمار و زمان جمع      . بلافاصله بعد از برداشت، براي تشخیص فرد مبتلا لازم است         

 48حداکثر زمان ارسال نمونه، بافت تازه تـا  . در صورت نیاز به ارسال نمونه از شهرهاي دیگر هماهنگی با آزمایشگاه الزامیست      

  .باشد ساعت و با حفظ زنجیره سرما می
 

تـازه تومـورال انجـام و     از بلـوك پارافینـه و یـا بافـت     DNAپس از بازدید اسـلاید پـاتولوژي اسـتخراج      :روش انجام آزمایش  

  .پذیرد انجام می  PCR­RFLPآنالیزهاي بعدي به کمک 
 

 مـصرفی، و اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع از آخرین دوره شیمی درمانی و نـوع داروهـاي     : مورد نیاز مدارك  

  .مدت زمانی که بیمار تحت درمان بوده است
 

بافت تومورال داشـته باشـد و یـا در بـازبینی اسـلایدهاي پـاتولوژي       % 70ه کمتر از بلوك پارافینه اي ک :موارد برگشت نمونه  

  .نکروز و خونریزي وسیع دیده شود
 

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی
 

 نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک بـه صـورت کیفـی بررسـی، تفـسیر و گـزارش           :نتیجه

  .گردد می
  

  80559پذیرش    -  :ها درخواست تست جهت بیمهطرز 

  DNA       80482استخراج  -          همراه با کدهاي بین المللی

  - BRAF Mutation­ PCR­RFLP    805641       

 80499 تفسیر و گزارش       -  
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   ناپایداري میکروساتلیتبررسی

Microsatellite instability (MSI)

 

 مورد استفاده است و بافت تومورال       (HNPCC) ست جهت تشخیص احتمالی کانسر کولون غیرپولیپوزارثی       این ت  :شرح تست 

  . گیرد  مورد ارزیابی قرار میDNAجهت وجود نقص در ترمیم 
  

  بافت تومورال تازه و یا بافت تومورال پارافینه  : مورد نیازنمونه 

  وجود اسلاید پاتولوژي در صورت ارسال بلوك پارافینه  

  در صورت امکان، حضور بیمار و یا نمونه خون بیمار  
  

 از بافـت تومـورال و   DNA پس ازبازبینی اسلایدهاي پاتولوژي و یا بررسی نمونه بافـت تـازه، اسـتخراج       :روش انجام آزمایش  

ي تـک نوکلئوتیـدي    مارکر با تکرارها5، ناپایداري میکروستلایت با استفاده از PCRخون بیمار، با استفاده از یک روش برپایه         

(BAT25, BAT26, BAT40) و دو نوکلئوتیدي (DZS123,D5S346)بافت تومور به انـواع  . گردند  ارزیابی میMSS/MSI­L 

 یا بیشتر از 2در صورتیکه ناپایداري در  ( MSI­Hو یا ) در صورتی که ناپایداري در صفر یا یکی از مارکرها وجود داشته باشد           (

  .گردد تقسیم بندي می)وجود داشته باشد مارکر مورد نظر 5 در 2
 

باشد و بنابراین در فـردي     در بافت تومور می    DNA دلیل بر وجود عملکرد نرمال ترمیم        MSS/MSI­L فنوتیپ   :تفسیر نتایج 

 دلیل بـر از  MSI­Hفنوتیپ . باشد  بسیار پایین میDNA (HNPCC)با این فنوتیپ شانس وجود سندرم ارثی نقص در ترمیم      

 در بافت تومور دارد و بنابراین این فرد و سایر اعضا خانواده در ریسک ابتلا به سـندرم  DNAن عملکرد نرمال ترمیم     دست داد 

  .باشند  میDNA به دلیل نقص در ترمیم (HNPCC)کانسر کولون غیر پولیپوز ارثی 
 

 مـصرفی، و ی درمانی و نـوع داروهـاي   اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع از آخرین دوره شیم  : مورد نیاز مدارك  

  .مدت زمانی که بیمار تحت درمان بوده است
 

 بافت تازه یا بافت موجود در بلوك پارافینه که حاوي خونریزي و نکروز وسـیع باشـدو یـا در صـورتیکه                   :موارد برگشت نمونه  

  .بافت ارسالی حاوي تومور باشد% 80کمتر از 
 

  ز رو14 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی

 نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک بـه صـورت کیفـی بررسـی، تفـسیر و گـزارش           :نتیجه

  .شود می
  

  80559پذیرش                        -  :طرز درخواست تست جهت بیمه

  80482 از بافت      DNAاستخراج  -         همراه با کدهاي بین المللی

 80482از خون    DNAاستخراج  -  

  - PCR –BAT25            2×80493 

  - PCR­BAT26             2×80493 

  - PCR­BAT40             2×80493 

  - PCR­DZS123            2×80493    

  - PCR­D5S346            2×80493 

  80499تفسیر وگزارش            -  
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  Real time PCR  وش  با ر  Her2/neuبررسی آمپلیفیکاسیون ژن 

Her2/neu  Amplification – Real time PCR

باشـد    یک فاکتور پروگنوستیک بسیار مهم در بیماران مبتلا به سرطان پستان مـی Her2/neuآمپلیفیکاسیون ژن   :شرح تست 

ــا داروي  و همچنــین در تــصمیم گیــري نیــک در مواردیکــه تک.باشــد  بــسیار حــائز اهمیــت مــیHerceptinهــاي درمــانی ب

گیـري جهـت    گـردد، تـصمیم   در بافت سرطان پستان گـزارش مـی    + 2 به صورت    Her2/neuایمونوهیستوشیمی جهت بررسی    

تـري جهـت بررسـی آمپلیفیکاسـیون ایـن ژن         تـر و مطمـئن      هاي دقیق   گردد و نیاز به تکنیک       مشکل می  Herceptinدرمان با   

هیبریدیزاسـیون درجـا    (FISH تکنیک  Her2/neuیکاسیون ژن   در حال حاضر استاندارد طلایی جهت بررسی آمپلیف       . باشد  می

هـا نظیـر    توان از سایر تکنیـک  هاي آن و وقت گیر بودن آن، می باشد ولی با توجه به گران قیمت بودن پروب    می) با فلورسانس 

Real time PCRروش . استفاده نمود که با توجه به مطالعات متعددي که در این زمینه انجام گردیده است Real time PCR 

توانـد   باشد و بنابراین در بسیاري از موارد می می% 90و صحت % 90، اختصاصیت %91 داراي حساسیت FISHنسبت به روش  

  . باشدFISHجایگزین تکنیک 

   Real Time PCR  به معنی مشاهده لحظه به لحظه فرآیند تکثیر در واکنش زنجیره اي پلیمراز است و به منظور تـشخیص 

در این سیستم تشخیصی یـک مـاده فلورسـنت در    . پذیرد   انجام می  RNA و   DNAهاي اختصاصی     گیري کمیت توالی    ازهو اند 

) Detector(شـود و میـزان فلورسـنت آن توسـط یـک نمایـانگر        طی واکنش متناسب با میزان محصولات هر سـیکل آزاد مـی      

  .گردد شناسایی و ثبت می
  

 .وستیک در سرطان پستان به عنوان یک فاکتور مهم پروگن  -1  

   Herceptinگیري مناسب در درمان سرطان پستان با داروي  کمک به تصمیم -2  اهمیت تست
  

بافـت   % 70 از بلوك پارافینه و یـا بافـت تـازه کـه حـداقل حـاوي        DNA در این روش پس از استخراج        :روش انجام آزمایش  

 در مقایـسه بـا وضـعیت یـک ژن     Her2/neuپلیفیکاسـیون ژن   آم،Taqmanباشد، به کمک پرایمر و پـروب    سرطان پستان می  

در صورت وجود نـسبت بیـشتر   . گردد  بررسی و نسبت آن دو به یکدیگر گزارش میReal time PCRکنترل به وسیله تکنیک 

  . آمپلیفیکاسیون وجود داردHer2/neu ، به ژن کنترل داخلیHer2/neuژن + 2از 
 

  . مدت زمانی که بیمار تحت درمان بوده استمصرفی، وو مدارك پزشکی بیمار و نوع داروهاي اطلاعات بالینی : مورد نیازمدارك 

بافت تومورال داشته باشـد و یـا در بـازبینی اسـلایدهاي پـاتولوژي            % 70 بلوك پارافینه اي که کمتر از        :موارد برگشت نمونه  

  .نکروز و خونریزي وسیع دیده شود
 

  وز ر10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی
 

 هـاي  منحنـی  براسـاس  کمـی و   نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکـولی و سـیتوژنتیک بـه صـورت    :نتیجه

time­PCR  Real،شود  تفسیر و گزارش میبررسی.  
  

  80559پذیرش     -        :ها طرز درخواست تست جهت بیمه

  DNA       80482استخراج  -                همراه با کدهاي بین المللی      

  - Real time­PCR – Her2/neu  2× 80498   

   80499تفسیر و گزارش   -  
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  Real time PCR   با روش N-MYCبررسی آمپلیفیکاسیون ژن 

N-MYC  Amplification – Real time PCR

هاي بیماران مبـتلا   stage به عنوان یک فاکتور پروگنوستیک مهم در تمام N­MYCآمپلیفیکاسیون پروتوانکوژن   :شرح تست 

 N­MYC  وضـعیت ژن اخیراً. باشد به نوروبلاستوم از اهمیت به سزایی برخوردار است و نشان از پروگنوز بد در این بیماران می     

هاي درمانی در بیماران مبـتلا بـه نوروبلاسـتوم مـوردنظر قـرار گرفتـه اسـت و اسـتفاده                  به عنوان یک فاکتور مهم در تصمیم      

تواند با سرعت بالا و دقـت    است که میReal time PCR روش N­MYCهاي بررسی آمپلیفیکاسیون ژن  از راهیکی . گردد می

 وضـعیت  ،زیاد مورد استفاده قرار گیرد،که حتی با مقدار بسیار کمی از بافت پارافینه و یا بافت تازه حاوي تومـور نوروبلاسـتوم     

  . ی قرار دهد را با حساسیت و اختصاصیت بالا مورد بررسN­MYCژن 

   Real Time PCR  به معنی مشاهده لحظه به لحظه فرآیند تکثیر در واکنش زنجیره اي پلیمراز است و به منظور تـشخیص 

در این سیستم تشخیصی یـک مـاده فلورسـنت در    . پذیرد   انجام می  RNA و   DNAهاي اختصاصی     گیري کمیت توالی    و اندازه 

) Detector(شـود و میـزان فلورسـنت آن توسـط یـک نمایـانگر         سـیکل آزاد مـی  طی واکنش متناسب با میزان محصولات هر    

  .گردد شناسایی و ثبت می
  

  به عنوان یک فاکتور مهم پروگنوستیک در نوروبلاستوم  -1  

  . گیري مناسب در درمان بیماران مبتلا به نوروبلاستوم  کمک به تصمیم-2  اهمیت تست
  

بافت تومـور  % 70 از بلوك پارافینه و یا بافت تازه که حداقل حاوي DNAز استخراج   در این روش پس ا     :روش انجام آزمایش  

 در مقایسه با وضعیت یـک ژن کنتـرل   N­MYC آمپلیفیکاسیون ژن ،Taqmanباشد، به کمک پرایمر و پروب         نوروبلاستوم می 

 بـه ژن کنتـرل داخلـی    N­MYCژن . گـردد   بررسی و نسبت آن دو به یکدیگر گزارش میReal time PCRبه وسیله تکنیک 

  .گردد  گزارش میN­MYC آمپلیفیکاسیون ژن ،Ct توسط متد 

 مدت زمانی که بیمار تحت درمـان بـوده   مصرفی، واطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و نوع داروهاي   : مورد نیاز مدارك  

  .است

اشته باشـد و یـا در بـازبینی اسـلایدهاي پـاتولوژي          بافت تومورال د  % 70 بلوك پارافینه اي که کمتر از        :موارد برگشت نمونه  

  .نکروز و خونریزي وسیع دیده شود

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی

  هـاي  منحنـی  براسـاس  کمـی و   نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکـولی و سـیتوژنتیک بـه صـورت    :نتیجه

Real time PCR ،شود  تفسیر و گزارش میبررسی.  
  

  80559پذیرش            -  : ها ز درخواست تست جهت بیمهطر

  DNA       80482استخراج  -            همراه با کدهاي بین المللی      

  - Real time­PCR –N­MYC  2 ×80498   

   80499تفسیر و گزارش   -  
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.D  مطالعات  فارماکوژنتیک  

 و پاتولوژي مولکولی     
D. Pharmacogenetic and Molecular Pathology studies 
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   تست پانل ژنتیکی حساسیت به وارفارین

Warfarin sensitivity & Resistance Genetic Panel  Test 

باشـد، وارفـارین    وارفارین یکی از داروهاي ضد انعقاد بسیار پرمصرف براي بیماران با مشکلات ترومبوآمبولی مـی          : شرح تست 

وارفـارین  .نمایـد  گیـرد را متوقـف مـی     که براي فعالیت فاکتورهاي انعقادي متعدد مورد استفاده قرار مـی Kین بازگردش ویتام 

نماید و باعث مهـار تبـدیل آنزیماتیـک      را متوقف میK فعالیت ویتامین  Vit K epoxide reductase (VKOR)توسط باند به 

Vit K epoxide به Vit K quinoneپلی مورفیسم .گردد  می(­1639 G>A) در منطقه کد کننده ژن VKORC1   کـه پـروتئین 

VKOR  نماید باعث کاهش فعالیت   را کد میVKORجـزء فعـال    . گـردد  گردد و در نتیجه باعث حساسیت به وارفارین می  می

  از جمعیـت واریـانتی از ژن  %35تـا  . شـود   متـابولیزه مـی  cytochrome p4502c9 (CYP2C9)وارفارین در بـدن بـه وسـیله    

CYP2C9که باعث نقص در آنـزیم   برند   را به ارث میCYP2C9 گـردد و در نتیجـه متابولیـسم وارفـارین کـاهش پیـدا         مـی

 باعث کاهش در متابولیسم و در نتیجه افزایش غلظـت مـورد انتظـار وارفـارین فعـال در بـدن       CYP2C9کاهش در  . نماید  می

 هـاي   ریـسک خـونریزي خواهـد شـد و لـذا افـرادي کـه واریانـت        گردد و افزایش غلظت وارفارین در بـدن باعـث افـزایش            می

را دارند نیازمند به کاهش دوز وارفارین را خواهند داشت و به عنوان افراد حساس به وارفارین           CYP2C9 ٭3و   CYP2C9 ٭2

  .  گردند تلقی می

خـونریزي بـه دنبـال مـصرف      را دارند و اسـتعداد      VKORC1و  CYP2C9در بیماران که موتاسیون      :اهمیت  بالینی آزمایش   

  .وارفارین را دارندباید دوز وارفارین را در این بیماران اصلاح نمود

پیشگویی کننده پاسخ به درمان وارفارین وا رزیابی صحیح دوز دارویی و جلوگیري از افـزایش مقـدار وارفـارین     :اهمیت تست 

  .باشد در افراد حساس به دارو می

روي نمونـه اسـم بیمـار و زمـان     . براي تشخیص فـرد مبـتلا لازم اسـت     EDTAي آغشته به     خون ورید  4cc : مورد نیاز نمونه  

حـداکثر  . در صورت نیاز به ارسال نمونه از شهرهاي دیگر هماهنگی با آزمایشگاه الزامیـست        .  نمونه باید نوشته شود    آوري  جمع

  .باشد  ساعت وبا حفظ زنجیره سرما می48زمان ارسال نمونه تا 

، توسـط روش   DNA تست حساسیت و مقاومت ژنتیکی به وارفارین پس از خـونگیري وریـدي و اسـتخراج    در : معرفی تست

Allele specific PCR و یاPCR­RFLP   الکتروفـورز محـصولات ،PCR   پـذیرد و بـر اسـاس سـایز       روي ژل آگـارز انجـام مـی

  . گردد  مشخص میVKORC1 و CYP2C9هاي   ، موتاسیون ژنPCRمحصولات 

  یـا PCR­RFLP  و یا ستونی و آنالیزهاي بعدي به کمکSalting out از خون به روش DNAاستخراج  :آزمایشروش انجام 

Allele specific PCR  پذیرد انجام می.  

 و واریانـت در  CYP2C9*3 و CYP2C9*2 واریانـت ژنتیکـی     2 ،در تست حساسیت و مقاومت ژنتیکی به وارفارین        :گزارش  

کـاهش  % 50تـا   % 30 متابولیـسم وارفـارین را      CYP2C9*2وجود واریانـت    . گردد   گزارش می  VKORC1ناحیه پروموتور ژن    

تفـسیر، بـا داشـتن ژنوتیـپ     . دهـد  متابولیسم وارفارین را کـاهش مـی      % 90 تا   CYP2C9*3دهد در حالیکه وجود واریانت        می

CYP2C9   و VKORC1   نژاد و حدود  ، وزن ، به همراه سن INR رو و توسـط نـرم افـزار مخـصوص      و بر اساس الگـوریتم دوز دا

  .توان دوز وارفارین در بیمار را به بهترین نحو تنظیم نمود می

 مدت زمانی مصرفی، و و اطلاع از نوع داروهاي INR و PT اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیماراز قبیل : مورد نیازمدارك 

  .که بیمار تحت درمان بوده است

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه    داخـل نمونـه،   هـایی     نمونه همولیز یا وجود آلـودگی     ، لخته،   یخ زده  نمونه   :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه با مواد ضدانعقاد نامناسبغیراستریل،

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی
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 مـشاهده   نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک به صورت کیفی و براسـاس بانـدهاي      :نتیجه

  .شود  بررسی، تفسیر و گزارش میAllele specific­PCR یا  PCR­RFLPشده در روش 
  

 80559پذیرش سیتوژنتیک   -    :ها طرز درخواست تست جهت بیمه

  DNA      80482استخراج -          همراه با کدهاي بین المللی

       CYP2C9 PCR­RFLP       805641 _٭ 2 -    

 PCR­RFLP _ CYP2C9       805641 ٭3 -    

    - VKORC1-  PCR­RFLP              805641  

  80499تفسیر و گزارش    -    
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 PlavixRتست بررسی پاسخ به درمان 
    

 

CYP2C19  Polymorphism 

 

 حـوادث    در جلـوگیري از  Thienopyridineدرمان ضد پلاکتی متشکل از ترکیـب آسـپرین و یکـی از مـشتقات     : شرح تست

هــاي کرونــري اســتفاده   Stentباشــند و از  هــاي عروقــی کرونــري مــی عروقــی در بیمــارانی کــه مبــتلا بــه بیمــاري-قلبــی

باشـد در ابتـدا غیرفعـال      مـی Thienopyridine از مـشتقات  Ticlopidineو Clopidogrel (plavixR) .شـود  اند،توصیه می نموده

گردد کـه بـه شـکل غیرقابـل برگـشتی        به متابولیتی تبدیل میP450(CYP)است ولی در داخل بدن توسط آنزیم سیتوکروم        

 Clopidogrel اثـرات ضـد پلاکتـی   CYP2C19(*2,*3)پلـی مورفیـسم   .نمایـد  را مهار مـی   P2Y12رسپتور آدنوزین دي فسفات   

PlavixR) (       را توسط کاهش فعالیت آنزیم سیتوکرومp450             و ریسک حوادث قلبـی ایـسکمیک نظیـر ترومبـوز در Stent   هـا را

شـود    مـی  ) G681A)( G636A)  Cyp2C19*2 Cyp2C19*3 ، کـه شـامل  CYP2C19هـاي   پلی مورفیـسم . دهد افزایش می

جمعیـت عربـستان   % 15 آمریکـایی و  - جمعیت آفریقایی% 25 آمریکایی، - جمعیت اروپایی % 13نادر نیست و در حدود      

فـی وجـود ایـن پلـی مورفیـسم در درمـان بیمـاران بـا         تـاثیرات من . دهـد  جمعیت ایرانی را تشکیل مـی % 14سعودي و   

Clopidogrel               باعث گردیده که از نظر درمانی اهمیت ویژه اي پیدا نموده و قبل از شروع درمان، بررسی پلی مورفیـسم 

CYP2C19درخواست گردد . 
 

 PlavixR تجویز نامناسـب   و ارزیابی صحیح دوز دارویی و جلوگیري ازPlavixRپیشگویی کننده پاسخ به درمان     :اهمیت تست 

  .باشد در افراد مقاوم به دارو و یا تعویض نوع دارو می
 

روي نمونـه اسـم بیمـار و زمـان     . براي تشخیص فـرد مبـتلا لازم اسـت     EDTA خون وریدي آغشته به      4cc : مورد نیاز نمونه  

حـداکثر  . هنگی با آزمایشگاه الزامیـست در صورت نیاز به ارسال نمونه از شهرهاي دیگر هما       .  نمونه باید نوشته شود    آوري  جمع

  .باشد  ساعت وبا حفظ زنجیره سرما می48زمان ارسال نمونه تا 
 

، توسـط روش   DNA  پـس از خـونگیري وریـدي و اسـتخراج     PlavixRدر تست پیشگویی پاسخ به درمـان بـا   : معرفی تست

PCR­RFLP الکتروفورز محصولات ،PCRهـاي   ژن اسـاس موتاسـیون  پـذیرد و بـر     روي ژل آگارز انجام می CYP2C19*3, 

CYP2C19*2, CYP2C19*1گردد  مشخص می.  
 

 PCR­RFLP     و یا ستونی و آنالیزهاي بعدي به کمک Salting out از خون به روش DNAاستخراج  :روش انجام آزمایش

  .پذیرد انجام می
 

  .باشد می PlavixRیر مناسب  که نشانه تاثCYP2C19*1/*1 :باشد هاي زیر می گزارش تست به صورت:گزارش
 

  . خواهد بودPlavixR که نشانه کاهش تاثیر CYP2C19*1/ *2یا   3*/1*

  . خواهد بودPlavixR که نشانه کاهش شدید تاثیر CYP2C19  *2/ 2* یا 3*/3*  یا 3*/2*
 

ت زمـانی کـه بیمـار تحـت      مـد مصرفی، واطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع از نوع داروهاي     : مورد نیاز مدارك  

  .درمان بوده است
 

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه    داخـل نمونـه،   هـایی     نمونه همولیز یا وجود آلـودگی     یخ زده، لخته،     نمونه   :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه با مواد ضدانعقاد نامناسبغیراستریل،
 

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی
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 پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک به صورت کیفی و براسـاس بانـدهاي مـشاهده      نتیجه آزمایش توسط   :نتیجه

  .شود  بررسی، تفسیر و گزارش می PCR­RFLPشده در روش 

  

 80559پذیرش    -    :ها طرز درخواست تست جهت بیمه

  DNA    80482استخراج -          همراه با کدهاي بین المللی

       CYP2C19 PCR­RFLP_      805641 ٭1 -    

 PCR­RFLP_ CYP2C19         805641 ٭2 -    

    - RFLP _ CYP2C19*3- PCR        805641 

  80499تفسیر و گزارش    -    
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 CML در بیماران مبتلا به Imatinibتست پیشگویی پاسخ به درمان با 

MDR1 gene Polymorphism 

 

نماید که در فارماکودینامیـک بـسیاري     گلیکوپروتئین را کد می   -P یک   (MDR1)نژن مقاومت چند دارویی انسا    : شرح تست 

 باعث تغییر در پاسخ بـه درمـان بـا    MDR1 در ژن C3435T (SNPs)پلی مورفیسم تک نوکلئوتیدي. گذارد از داروها تاثیر می   

imatinib     انـد کـه بیمـاران بـا      باط نـشان داده مطالعات متعددي در این ارت.گردد  در بیماران مبتلا به لوسمی میلوئیدمزمن می

 imatinib مقاومت بیشتري درپاسخ به درمـان بـا   MDR1 در ژن 3435CC در مقابل بیماران با ژنوتیپ  3435TT/CTژنوتیپ  

دهند و بهتر است جهت پیشگویی بهترپاسـخ بـه درمـان ایـن بیمـاران بـا         در بیماران مبتلا به لوسمی میلوئیدمزمن نشان می       

imatinib پلی مورفیسم تک نوکلئوتیدي مورد نظر را بررسی نمود،از شروع درمان قبل .  
 

   .CML در بیماران مبتلا به imatinibپیشگویی بهتر پاسخ به درمان با : اهمیت تست
 

 براي تـشخیص فـرد   EDTA نمونه آسپیره مغزاستخوان همراه      2cc ویا   EDTA خون وریدي آغشته به      4cc : مورد نیاز نمونه  

 نمونه باید نوشته شود در صورت نیـاز بـه ارسـال نمونـه از شـهرهاي         آوري  روي نمونه اسم بیمار و زمان جمع      .زم است مبتلا لا 

  .باشد  وبا حفظ زنجیره سرما می  ساعت48حداکثرزمان  ارسال نمونه تا . دیگر هماهنگی با آزمایشگاه الزامیست
 

  PCR­RFLP  انجام و آنالیزهاي بعدي به کمـک salting out از خون به روش DNAپس از استخراج : روش انجام آزمایش

   .پذیرد انجام می
 

 مـصرفی، و اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع از آخرین دوره شیمی درمانی و نـوع داروهـاي     : مورد نیاز مدارك  

  .مدت زمانی که بیمار تحت درمان بوده است
 

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه     داخـل نمونـه،   هـایی     نمونه همولیز یا وجود آلـودگی     یخ زده، لخته،     نمونه   :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسبغیراستریل،
 

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی
 

  نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک بـه صـورت کیفـی بررسـی، تفـسیر و گـزارش          :نتیجه

  گردد می
 

  
  80559پذیرش        -    :ها  بیمهجهتطرز درخواست تست 

  DNA         80482استخراج  -    هاي بین المللی     همراه با کد

    - MDR1polymorphism    PCR­PFLP       805641  

  80499      تفسیر و گزارش -    
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 FU (DPYD)-5 بررسی میزان توکسیسیته

5-FU Toxicity Test (PCR-RFLP Method) 
 

 توصیه شده  و براي درمان سـرطان پـستان،   FDA اولین داروي خوراکی شیمی درمانی است که توسط   Xeloda :شرح تست 

 تبـدیل بـه   Thymidine phosphorylase است و توسط انزیم 5­FU فرم غیرفعال Xeloda.شود سرطان روده بزرگ مصرف می

  ,Adrucil :  شـامل 5­FUلیـست داروهـاي بـا پایـه     .شود توموري به میزان زیادي بیان میشود که در سلولهاي  فرم فعال می

Efudix, Carac, Fluoroblastin, Xelodaمطالعات اخیر یک ناهنجاري ژنتیکی را درژن . باشد   میDPYD  شناسایی کردنـد 

 از بیمـارانی  %7در حـدود  .با این دارو اسـت  مسمومیت 3-4که مرتبط با افزایش خطر درمان با فلورواوراسیل و ابتلا به درجه  

اسـتفراغ، اسـهال     تهـوع، ،  نـوتروپنی (شـوند    مـسمومیت مـی    4و3 تحت درمـان قرارمـی گیرنـد مبـتلا بـه درجـه               5­FUکه با   

به همین دلیل خاطرنشان شده است که ممکن است براي بعـضی افـراد کـه خیلـی حـساس هـستند                     )شدید،مشکلات عصبی 

کمبـود  . کنـد   جلوگیري مـی  )  است DNAکه جزء ضروري    (  از تولید تایمیدین     5­FUبولیسم فعال   متا.خطراتی را داشته باشد   

 DPD .شـود   و در نتیجـه مـرگ سـلول مـی    DNAباعـث جلـوگیري از سـنتز    ) سلولهاي سرطانی( تایمیدین در تکثیر سلولها 

ن آنزیم مسئول تجزیـه و حـذف بـیش    کند، همچنین ای آنزیمی است که سرعت کاتابولیسم تایمیدین و اوراسیل را محدود می 

دهـد منجـر بـه کـاهش       را کـاهش مـی  DPDکـه فعالیـت   ) پلـی مورفیـسم  (هاي ژنتیکـی     ناهنجاري.  است 5­FU از   %80از  

مطالعات کلینیکی نشان داده است کـه افـرادي کـه     .یابد   در بدن افزایش می    5­FUشود و در نتیجه دوز         می 5­FUکاتابولیسم  

 DPYDدر این تست پلـی مورفیـسم   .  را دارند5­FU در طی درمان با  3و4ند خطر مسمومیت درجهاین پلی مورفیسم را دار

IVS 14+1 G>A   گردد   شناسایی می.  

 همـراه  5­FU توسط 3و4 براي  شناسایی افراد با پلی مورفیسم موردنظر، که با ریسک بالاي مسمومیت درجه        :اهمیت تست 

 با  3و4 برابربیشتر دچار مسمومیت درجه7 ،نی که پلی مورفیسم مورد نظر را داشته باشند      باشد و تنظیم دوز دارو در بیمارا        می

5­FUگردند  می.  

روي نمونه اسم بیمار و زمان جمـع  . براي تشخیص فرد مبتلا لازم است      EDTA خون وریدي آغشته به      4cc : مورد نیاز نمونه  

حـداکثر زمـان   .  از شهرهاي دیگر هماهنگی با آزمایشگاه الزامیست      اوري نمونه باید نوشته شود در صورت نیاز به ارسال نمونه          

  .باشد  ساعت و با حفظ زنجیره سرما می48ارسال نمونه تا 

  ویــا سـتونی انجـام و آنالیزهــاي بعـدي بـه کمــک    Salting out از خـون بـه روش   DNAاســتخراج :روش انجـام آزمـایش  

PCR­RFLP و یا Real time PCRپذیرد  انجام می.  

 مدت زمانی که بیمار تحت درمـان بـوده   مصرفی، واطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و نوع داروهاي    : مورد نیاز  مدارك

  .است

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه    داخـل نمونـه،   هـایی     نمونه همولیز یا وجود آلـودگی     یخ زده، لخته،     نمونه   :موارد برگشت نمونه  

  .اد نامناسب گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقغیراستریل،

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی

 نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک به صورت کیفی و براسـاس بانـدهاي مـشاهده        :نتیجه

  .شود تفسیر و گزارش میبررسی،PCR­RFLP شده در روش 

  80559 پذیرش  -     :ها طرز درخواست تست جهت بیمه

          DNA80482استخراج   -          همراه با کدهاي بین المللی          

  -   _ PCR­RFLP DPYD   805641        

  80499تفسیر و گزارش       -  
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 C جهت بررسی پاسخ به درمان بیماران مبتلا به هپاتیت IL-28B بررسی پلی مورفیسم
 

Polymorphism IL 28B (rs 129 79860) 

 

 میلیـون مبـتلا در دنیـا وجـود     170باشد و تقریبـا     یک مشکل جهانی می    ) C) HCVا ویروس هپاتیت     عفونت ب  :شرح تست 

در یـک دهـه گذشـته    . گـردد   باعث هپاتیت مزمن و به دنبال  آن سیروز و کارسـینوم هپاتوسـلولار مـی     HCVعفونت با   . دارد

 در بیماران مبتلا HCVادر به ریشه کنی ویروس  ق(IFN)فت نموده است و درمان با اینترفرون        ر مزمن پیش  Cدرمان  هپاتیت    

تواند در پاسخ به درمان با اینترفرون تاثیر گذارد  هاي ژنتیکی می    اخیرا ثابت شده که تفاوت    . شده است  Cبه نوع مزمن هپاتیت     

 IL28B (rs 12979860) در ژن (SNP)هـاي تـک نوکلئوتیـدي     که یکی از مهمترین ایـن تغییـرات ژنتیکـی پلـی مورفیـسم     

وجـود دارد و در جمعیـت   ) 0.9 >شـیوع آلـل   ( به طور شـایعی در جمعیـت آسـیاي شـرقی     rs 12979860واریانت . باشد می

 دارند در مقایسه با CCافرادي که ژنوتیپ .  جمعیت قفقازي وجود دارد %37 در CCباشد، ژنوتیپ مطلوب  آفریقایی کمتر می

هـاي مـزمن ویـروس     جهـت عفونـت    (Pegylated INF/ribavirinترکیبـی   برابر با درمـان  2-3 به میزان ،TT یا CTژنوتیپ 

.  داردHCV همراهی با افزایش کلیرانس خودبه خـودي  CCهمچنین ژنوتیپ   . دهند  پاسخ به درمان می   ) 1 ژنوتیپ   Cهپاتیت  

 در عفونـت بـا   INF/ribavirinتواند در میزان پاسخ به درمان با      تنها یکی از فاکتورهاي متعددي است که می        ،IL28Bژنوتیپ  

HCVموثر باشد و باید همراه با سایر فاکتورهاي بالینی تفسیر گردد .  
 

 در Pegylated INF/ribavirin یک پیشگویی کننده قوي در پاسخ به درمـان بـا   IL28Bپلی مورفیسم ژنتیکی  :اهمیت تست

  .باشد  می1 ژنوتیپ HCVافراد مبتلا به 
 

روي نمونـه اسـم بیمـار و زمـان     .  براي تشخیص فرد مبـتلا لازم اسـت       EDTA آغشته به     خون وریدي  4cc : مورد نیاز نمونه  

حـداکثر  . در صورت نیاز به ارسال نمونه از شهرهاي دیگر هماهنگی با آزمایشگاه الزامیـست        .  نمونه باید نوشته شود    آوري  جمع

  .باشد  ساعت وبا حفظ زنجیره سرما می48زمان ارسال نمونه تا 
 

 ویـا  Realtime­PCR بـا روش  DNA گرفته و پس از اسـتخراج       EDTA خون وریدي در ضدانعقاد      3cc :ایشروش انجام آزم  

PCR­PFLPهاي   انواع ژنوتیپCC,CTو TT مربوط به ژنوتیپ (rs 12979860)IL28Bگردد  مشخص و گزارش می.  
 

دت زمانی که بیمار تحت درمـان بـوده    ممصرفی، واطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و نوع داروهاي   : مورد نیاز مدارك  

  .است
 

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه    داخـل نمونـه،   هـایی     نمونه همولیز یا وجود آلـودگی     یخ زده، لخته،     نمونه   :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسبغیراستریل،
 

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی
 

وسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکولی و سـیتوژنتیک و براسـاس بانـدهاي مـشاهده شـده در روش                 نتیجه آزمایش ت   :نتیجه

PCR­RFLPهاي   و یا منحنی Real time­PCRشود   بررسی، تفسیر و گزارش می.  
  

   80559پذیرش         -        :ها طرز درخواست تست جهت بیمه

  DNA   80482استخراج  -    همراه با کدهاي بین المللی

  - PCR­RFLP_ IL28B Polymorphism  805641  

  80499 تفسیر و گزارش       -  
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.E  مطالعات پاتولوژي مولکولی  

 هاي گوارشی و کبدي در بیماري     
E. Molecular Pathology Gastrointestinal and Liver Disorders 
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  Kras ژن 13و12 کدون موتاسیون بررسی
 

PCR-RFLP    Kras Mutation  codon (12) & (13) 
 

باشد که باعث انتقال پیام از گیرنده فاکتور رشد اپیدرمال بـه    کوچک میGTPaseعامل کد کردن یک   krasژن   :شرح تست 

 آدنوکارسـینوم  ،هاي نظیر سرطان کولورکتال  به طور شایعی در چندین نوع از بدخیمی    Krasجهش ژن   . باشد  داخل سلول می  

مطالعات متعـددي اثبـات   .شود  دیده میkras ژن 13 و12ها در کدون   شایعترین جهش. سرطان تیروئید پیدا شده است   ریه و 

­Antiنمایند پاسـخ مناسـبی بـه درمـان بـا داروهـاي        ها را حمل می     باشد که تومورهایی که این جهش       کننده این موضوع می   

EGFR نظیر Cetuximab, Panitumumab و erlotnibاخیرا .ندده  نمیASCO     تمـامی  ، اعلام نمـوده اسـت کـه بهتـر اسـت 

  . غربالگري گردند 13و12 کدون KRAS دارند از نظر وجود جهش در ژن Anti­EGFRبیمارانی که نیاز به درمان با داروهاي 
 

ي  در تومورهـاي مختلـف و مخـصوصا در تومورهـا    Anti­EGFRجهت ارزشیابی و پیشگویی پاسخ به درمان با         :اهمیت تست 

  .کولورکتال
 

بلوك پارافینه به همراه اسلایدهاي پاتولوژي مربوطه و یا بافت تازه تومورال در نرمال سالین بلافاصله بعد از  : مورد نیازنمونه 

 نمونه باید نوشته شود در صورت نیاز به   آوري  روي نمونه اسم بیمار و زمان جمع      . برداشت، براي تشخیص فرد مبتلا لازم است      

 ساعت و با حفـظ  48حداکثر زمان ارسال نمونه، بافت تازه تا        . نه از شهرهاي دیگر هماهنگی با آزمایشگاه الزامیست       ارسال نمو 

  .باشد زنجیره سرما می
 

 از بلـوك پارافینـه و یـا بافـت تـازه تومـورال انجـام و        DNAاسـتخراج  پس از بازدید اسـلاید پـاتولوژي     :روش انجام آزمایش  

  .پذیرد  انجام میPCR­RFLP آنالیزهاي بعدي به کمک 
 

 مـصرفی، و اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع از آخرین دوره شیمی درمانی و نـوع داروهـاي     : مورد نیاز مدارك  

  .مدت زمانی که بیمار تحت درمان بوده است
 

بازبینی اسلایدهاي پاتولوژي نکروز بافت تومورال داشته باشد و یا در  % 70بلوك پارافینه اي که کمتر از       :موارد برگشت نمونه  

  .و خونریزي وسیع دیده شود
 

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی
 

 نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک به صورت کیفی و براساس بانـدهاي مـشاهده                 :نتیجه

 .شود تفسیر و گزارش میبررسی،  PCR­RFLPشده در روش 
   

        80559   پذیرش           -   :ها خواست تست جهت بیمهطرز در

  DNA        80482استخراج  -        همراه با کدهاي بین المللی         

  - KRAS mutation  codon12­PCR­ RFLP    805641         

  -   KRAS mutation  codon13­PCR­ RFLP   805641 

    80499تفسیر و گزارش         -  
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 BRAF (V600E) بررسی موتاسیون
 

PCR-RFLP    BRAF(V600E)  Mutation 
 

 

گذارد و موتاسیون  گردد که در مسیر فعالیت فاکتور رشد اپیدرمی تاثیر می     باعث ایجاد پروتئینی می    BRAF ژن: شرح تست 

V600E  هـاي   ملانـوم پوسـتی وکارسـینوم   از کانسرهاي کولورکتال متاستاتیک و درصدهاي بـالاتر از  % 8 در این ژن تقریبا در

 در ژن V600Eباشـند کـه بیمـارانی کـه موتاسـیون       مطالعات نشان دهنده ایـن موضـوع مـی   . شود  پاپیلاري تیروئید دیده می   

BRAF        را دارند به درمان با داروهاي Anti­EGFR   نظیر Cetuximab,Panitumumab  و erlotnib دهنـد    پاسخ مناسبی نمـی

 .مناسبی به دنبال درمان با این داروها را ندارندو این افراد بقاي کلی 
  
  .دهند  پاسخ مناسبی نمیAnti­EGFR شناسایی سلولهاي تومورال که به داروهاي  -1   

  کمــک بــه افتــراق تومورهــاي اســپورادیک از تومورهــاي ژرم لایــن کولــون،همراه بــا بررســی وضــعیت-2 اهمیت تست

 MLH1هیپرمتیلاسیون پروموتور ژن 
  

بلوك پارافینه به همراه اسلایدهاي پـاتولوژي مربوطـه و یـا بافـت تـازه تومـورال در نرمـال سـالین اسـتریل           : مورد نیاز ه  نمون

 نمونه باید نوشـته شـود   آوري روي نمونه اسم بیمار و زمان جمع      . بلافاصله بعد از برداشت، براي تشخیص فرد مبتلا لازم است         

 48حداکثر زمان ارسال نمونه، بافت تازه تـا  .  دیگر هماهنگی با آزمایشگاه الزامیستدر صورت نیاز به ارسال نمونه از شهرهاي      

  .باشد ساعت و با حفظ زنجیره سرما می
 

 از بلـوك پارافینـه و یـا بافـت تـازه تومـورال انجـام و        DNAپس از بازدید اسـلاید پـاتولوژي اسـتخراج      :روش انجام آزمایش  

  .پذیرد  میانجام PCR­RFLPآنالیزهاي بعدي به کمک 
 

 مـصرفی، و اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع از آخرین دوره شیمی درمانی و نـوع داروهـاي     : مورد نیاز مدارك  

  .مدت زمانی که بیمار تحت درمان بوده است
 

یدهاي پاتولوژي نکروز بافت تومورال داشته باشد و یا در بازبینی اسلا     % 70اي که کمتر از      بلوك پارافینه  :موارد برگشت نمونه  

  .و خونریزي وسیع دیده شود
 

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی
 

 نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک بـه صـورت کیفـی بررسـی، تفـسیر و گـزارش           :نتیجه

  .گردد می
  

  80559پذیرش    -      :ها طرز درخواست تست جهت بیمه

  DNA       80482استخراج  -   با کدهاي بین المللی               همراه

  - BRAF Mutation­ PCR­RFLP   805641      

 80499 تفسیر و گزارش       -  
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  بررسی ناپایداري میکروساتلیت

Microsatellite instability (MSI)

 مورد استفاده است و بافت تومـورال  (HNPCC) این تست جهت تشخیص احتمالی کانسر کولون غیرپولیپوزارثی   : شرح تست 

       .گیرد  مورد ارزیابی قرار میDNAجهت وجود نقص در ترمیم 
  

  بافت تومورال تازه و یا بافت تومورال پارافینه  :مورد نیازنمونه 

  وجود اسلاید پاتولوژي در صورت ارسال بلوك پارافینه  

  ردر صورت امکان، حضور بیمار و یا نمونه خون بیما  
  

 از بافـت تومـورال و   DNA پس ازبازبینی اسلایدهاي پاتولوژي و یا بررسی نمونه بافـت تـازه، اسـتخراج       :روش انجام آزمایش  

 مارکر با تکرارهاي تـک نوکلئوتیـدي   5، ناپایداري میکروستلایت با استفاده از PCRخون بیمار، با استفاده از یک روش برپایه         

(BAT25, BAT26, BAT40)ئوتیدي  و دو نوکل(DZS123,D5S346)بافت تومور به انـواع  . گردند  ارزیابی میMSS/MSI­L 

 یا بیشتر از 2در صورتیکه ناپایداري در  ( MSI­Hو یا ) در صورتی که ناپایداري در صفر یا یکی از مارکرها وجود داشته باشد           (

  .گردد تقسیم بندي می) مارکر مورد نظر وجود داشته باشد5 در 2

باشد و بنابراین در فـردي     در بافت تومور می    DNA دلیل بر وجود عملکرد نرمال ترمیم        MSS/MSI­L فنوتیپ   :تفسیر نتایج 

 دلیل بـر از  MSI­Hفنوتیپ . باشد  بسیار پایین میDNA (HNPCC)با این فنوتیپ شانس وجود سندرم ارثی نقص در ترمیم      

ابراین این فرد و سایر اعضا خانواده در ریسک ابتلا به سـندرم   در بافت تومور دارد و بنDNAدست دادن عملکرد نرمال ترمیم      

  .باشند  میDNA به دلیل نقص در ترمیم (HNPCC)کانسر کولون غیر پولیپوز ارثی 

 مـصرفی، و اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع از آخرین دوره شیمی درمانی و نـوع داروهـاي     : مورد نیاز مدارك  

  .ر تحت درمان بوده استمدت زمانی که بیما

 بافت تازه یا بافت موجود در بلوك پارافینه که حاوي خونریزي و نکروز وسـیع باشـدو یـا در صـورتیکه                   :موارد برگشت نمونه  

  .بافت ارسالی حاوي تومور باشد% 80کمتر از 

   روز14 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی

کولی و سیتوژنتیک بـه صـورت کیفـی بررسـی، تفـسیر و گـزارش        نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مول    :نتیجه

  .شود می
  

  80559پذیرش                       -    :طرز درخواست تست جهت بیمه

  80482 از بافت       DNAاستخراج  -            همراه با کدهاي بین المللی

 80482 از خون     DNAاستخراج  -    

    - PCR –BAT25             2× 80493 

    - PCR­BAT26               2×80493 

    - PCR­BAT40               2× 80493 

    - PCR­DZS123             2× 80493     

    - PCR­D5S346             2× 80493 

  80499تفسیر وگزارش               -    
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   جهت بررسی هموکروماتوز ارثیHFEآنالیز ژن 

Hemochromatosis Panel

باشـد، ایـن بیمـاران بـا       یک بیماري اتوزومال مغلوب با نقـص در متابولیـسم آهـن مـی    (HH)هموکروماتوز ارثی  :شرح تست 

گردد، افـزایش بـار آهـن باعـث سـیروز       ها ایجاد می افزایش شدت جذب آهن روده اي و افزایش رسوب آهن در بعضی از بافت  

براي بیمارانی که علائم کلینیکی منطبق      . گردد   آرتروپاتی و کاردیومیوپاتی می    ،وس دیابت ملیت  ، کارسینوم هپاتوسلولار  ،کبدي

 تشخیص هموکروماتوز ارثـی بـه صـورت تیپیـک بـر      ،دهند  را دارند و یا شواهد بیوشیمیایی گرانباري آهن را نشان می         HHبا  

هاي مولکولی جهـت تاییـد تـشخیص     ست در این مواقع ت  ،باشد  آهن و غلظت فریتین سرمی می     -اساس نتایج اشباء ترانسفرین   

 HFEهـا در ژن   شـایعترین جهـش  . باشـند   میHFE ، داراي یک موتاسیون در ژن      HHاکثر بیماران مبتلا به     .باید انجام گردد  

دیـده  HH  از تمام مـوارد  % 90تا % 60 در C282 Y هموزیگوسیتی براي موتاسیون G>A 845)، 4اگزون (C282 Yعبارتنداز 

جهش دیگري کـه همراهـی بـا    . باشند از افراد مبتلا به هموکروماتوز ارثی براي این جهش هتروزیگوت می% 8ا ت% 3شود و   می

HH  دارد H63D)  187 ،2اگزون C>G ( هموزیگوسیتی براي این موتاسیون در عدم همراهی بـا سـایر فاکتورهـاي    . باشد می

 C282Y/H63D هـر حـال، هتروزیگوسـیتی مخـتلط بـراي             بـه . گردد  موثر کمتر باعث گرانباري آهن به صورت کلینیکی می        

  . همراهی با افزایش غلظت آهن کبدي دارد
  

تـست مولکـولی   (باشـند   ثی مـی  اثبات تشخیص بیمارانی که از نظر بالینی مشکوك به هموکروماتوز ار           -1 

HFEگردد  ژن براي غربالگري جمعیت توصیه نمی(.  

  .پذیرد  آهن در سرم و افزایش فریتین سرم انجام می- زایش میزان اشباء ترانسفریناین تست در افراد با اف -2  اهمیت تست

  .باشد  قابل انجام می،در افرادي که تاریخچه فامیلی هموکروماتوز ارثی را دارند -3  
  

ن روي نمونـه اسـم بیمـار و زمـا    . براي تشخیص فرد مبـتلا لازم اسـت      EDTA خون وریدي آغشته به      4cc : مورد نیاز نمونه  

حـداکثر  .  نمونه باید نوشته شود در صورت نیاز به ارسال نمونه از شهرهاي دیگر هماهنگی با آزمایـشگاه الزامیـست      آوري  جمع

  .باشد  ساعت و با حفظ زنجیره سرما می48زمان ارسال نمونه تا 

 صـورت  DNAراج ، اسـتخ   )EDTA خون وریدي در لوله حاوي       3cc( دراین آزمایش پس از خونگیري       :روش انجام آزمایش  

 بررسـی  H63D  و یـا  C282Y موتاسـیون  (PCR­PFLP) و سـپس هـضم آنزیمـی    PCRگیرد و سـپس در یـک واکـنش     می

گردد و بر اساس سایز باندهاي حاصـل بـروي ژل آگـارز پـس از الکتروفـورز نتیجـه بـه صـورت وجـود و یـا عـدم وجـود                              می

  .گردد هاي فوق الذکر گزارش می موتاسیون

  . مدت زمانی که بیمار تحت درمان بوده استمصرفی، واطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و نوع داروهاي : مورد نیازمدارك 

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه    داخـل نمونـه،   هـایی     نمونه همولیز یا وجود آلـودگی     یخ زده، لخته،     نمونه   :موارد برگشت نمونه  

  .ب گرفتن نمونه داخل موارد ضدانعقاد نامناسغیراستریل،

  روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی

نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک به صورت کیفی و براسـاس بانـدهاي مـشاهده          : نتیجه

  .شود  بررسی، تفسیر و گزارش میPCR­PFLP شده در
  

   80559پذیرش      -       :ها طرز درخواست تست جهت بیمه

  DNA  80482استخراج  -      دهاي بین المللیهمراه با ک     

  - PCR­RFLP_HFE gene  C282Y         805641        

  - H63D PCR­RFLP_HFE gene          805641        

  80499تفسیر و گزارش      -  
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  C جهت بررسی پاسخ به درمان بیماران مبتلا به هپاتیت IL-28B بررسی پلی مورفیسم
 

Polymorphism IL 28B (rs 129 79860) 

 

 میلیـون مبـتلا در دنیـا وجـود     170باشد و تقریبـا     یک مشکل جهانی می    ) C) HCV عفونت با ویروس هپاتیت      :شرح تست 

در یـک دهـه گذشـته    . گـردد   باعث هپاتیت مزمن و به دنبال  آن سیروز و کارسـینوم هپاتوسـلولار مـی     HCVعفونت با   . دارد

 در بیماران مبتلا HCV قادر به ریشه کنی ویروس (IFN) نموده است و درمان با اینترفرون         مزمن پیشزفت  Cدرمان  هپاتیت    

تواند در پاسخ به درمان با اینترفرون تاثیر گذارد  هاي ژنتیکی می    اخیرا ثابت شده که تفاوت    . شده است  Cبه نوع مزمن هپاتیت     

 IL28B (rs 12979860) در ژن (SNP)لئوتیـدي  هـاي تـک نوک   که یکی از مهمترین ایـن تغییـرات ژنتیکـی پلـی مورفیـسم     

وجـود دارد و در جمعیـت   ) 0.9 >شـیوع آلـل   ( به طور شـایعی در جمعیـت آسـیاي شـرقی     rs 12979860واریانت . باشد می

 دارند در مقایسه با CCافرادي که ژنوتیپ .  جمعیت قفقازي وجود دارد %37 در CCباشد، ژنوتیپ مطلوب  آفریقایی کمتر می

هـاي مـزمن ویـروس     جهـت عفونـت    (Pegylated INF/ribavirin برابر با درمـان ترکیبـی   2-3 به میزان ،TT یا CT ژنوتیپ

.  داردHCV همراهی با افزایش کلیرانس خودبه خـودي  CCهمچنین ژنوتیپ   . دهند  پاسخ به درمان می   ) 1 ژنوتیپ   Cهپاتیت  

 در عفونت بـا  INF/ribavirinتواند در میزان پاسخ به درمان با        ، تنها یکی از فاکتورهاي متعددي است که می         IL28Bژنوتیپ  

HCVموثر باشد و باید همراه با سایر فاکتورهاي بالینی تفسیر گردد .  
 

 در Pegylated INF/ribavirin یک پیشگویی کننده قوي در پاسخ به درمـان بـا   IL28Bپلی مورفیسم ژنتیکی  :اهمیت تست

  .باشد ی م1 ژنوتیپ HCVافراد مبتلا به 
 

روي نمونـه اسـم بیمـار و زمـان     .  براي تشخیص فرد مبـتلا لازم اسـت       EDTA خون وریدي آغشته به      4cc : مورد نیاز نمونه  

حـداکثر  . در صورت نیاز به ارسال نمونه از شهرهاي دیگر هماهنگی با آزمایشگاه الزامیـست        .  نمونه باید نوشته شود    آوري  جمع

  .باشد  حفظ زنجیره سرما می ساعت وبا48زمان ارسال نمونه تا 
 

 ویـا  Realtime­PCR بـا روش  DNA گرفته و پس از اسـتخراج       EDTA خون وریدي در ضدانعقاد      3cc :روش انجام آزمایش  

PCR­PFLPهاي   انواع ژنوتیپCC,CTو TT مربوط به ژنوتیپ (rs 12979860)IL28Bگردد  مشخص و گزارش می.  
 

  . مدت زمانی که بیمار تحت درمان بوده استمصرفی، وارك پزشکی بیمار و نوع داروهاي اطلاعات بالینی و مد: مورد نیازمدارك 
 

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه    داخـل نمونـه،   هـایی     نمونه همولیز یا وجود آلـودگی     یخ زده، لخته،     نمونه   :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسبغیراستریل،
 

   روز10 : پاسخگوییمدت زمان لازم جهت
 

 نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکولی و سـیتوژنتیک و براسـاس بانـدهاي مـشاهده شـده در روش                   :نتیجه

PCR­RFLPهاي   و یا منحنی Real time­PCRشود   بررسی، تفسیر و گزارش می.  
  

   80559پذیرش         -       :ها طرز درخواست تست جهت بیمه

  DNA   80482استخراج  -  مراه با کدهاي بین المللی  ه

  - PCR­RFLP_ IL28B Polymorphism  805641        

  80499 تفسیر و گزارش       -  
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.F مطالعات مولکولی قبل از تولد  
F. Molecular Prenatal Diagnosis 
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  تعیین جنسیت جنین از خون مادر

SRY-Real time PCR

عبـور  . باشـد  هاي قبل از تولد غیرتهاجمی، یکی از مهمترین اهداف علم پاتولوژي مولکولی و ژنتیک می          تشخیص :تشرح تس 

تـوان از   باشـد و مـی   سلولهاي هسته دار جنینی در داخل خون مادر از حدود هفته هفتم بارداري یک پدیده شناخته شده می                 

هـا در ایـن زمینـه زمـان بـر و گـران        اده نمود، اگرچه اغلب تکنیـک هاي غیرتهاجمی قبل از تولد استف   این پدیده در تشخیص   

 در حـال حاضـر   Real time PCR جنینی از خون مادر و تکنیـک  DNAباشد ولی با راه اندازي جداسازي  قیمت و مشکل می

در جـدا  موارد از سرم یا پلاسـماي خـون مـا   % 80 جنین را در حدود    DNAتوان    بسیاري از این معضلات حل شده است و می        

هاي ژن   قابلیت ارزیابی تعداد کپیReal time PCRتکنیک .هاي غیرتهاجمی قبل از تولد استفاده نمود نمود و جهت تشخیص

SRY     که روي کروموزوم Y  جنینی قرار دارد و نشانه وجود کروموزوم Yباشد را در سرم یا پلاسماي خـون مـادري فـراهم      می

  .آورد می

Real Time PCRهده لحظه به لحظه فرآیند تکثیر در واکنش زنجیره اي پلیمراز است و به منظـور تـشخیص و    به معنی مشا

در این سیستم تشخیصی یک ماده فلورسنت در طـی  . پذیرد  انجام میRNA و DNAهاي اختصاصی  گیري کمیت توالی  اندازه

شناسـایی   ) (Detector یک نمایـانگر  شود و میزان فلورسنت آن توسط واکنش متناسب با میزان محصولات هر سیکل آزاد می    

  .گردد و ثبت می
  

  تعیین جنسیت جنین از هفته هفتم بارداري -1  :هدف از انجام تست

تعیین جنسیت جنین در موارد بیماریهاي وابـسته بـه کرومـوزوم ایکـس و جلـوگیري از انجـام                     -2  

  عملیات تهاجمی در تشخیص این بیماریها درزمان قبل از تولد 
  

 آوري روي نمونـه اسـم بیمـار و زمـان جمـع        . براي تشخیص لازم اسـت     EDTA خون وریدي آغشته به      4cc : ورد نیاز منمونه  

حداکثر زمان ارسـال  . در صورت نیاز به ارسال نمونه از شهرهاي دیگر هماهنگی با آزمایشگاه الزامیست   . نمونه باید نوشته شود   

  .باشد  ساعت و با حفظ زنجیره سرما می48نمونه تا 

هـاي مخـصوص،    با استفاده از پرایمرهـا و پـروب   شود؛  جنین از پلاسما یا سرم مادر استخراج می   DNA :روش انجام آزمایش  

  .گردد  بررسی و گزارش می-Quantitative Real Time­PCRوجود ژن مورد نظر با استفاده از

 نزدیـک  Real Time­PCRیـک   حساسیت این تست با تکن، جنینیDNA در صورت حضور :حساسیت روش مورد آزمایش

  باشد می% 100به 

  هاي مربوط به بارداري آخرین آزمایشات و سونوگرافی.: مورد نیازمدارك 

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه    داخـل نمونـه،   هـایی     نمونه همولیز یا وجود آلـودگی     یخ زده، لخته،     نمونه   :موارد برگشت نمونه  

  .امناسب گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نغیراستریل،

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی

  SRYوجود و یا عدم وجـود ژن    نتیجه آزمایش توسط پزشک فوق تخصص پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک به صورت:نتیجه

  .گردد بررسی، تفسیر و گزارش می
  

  80559پذیرش           -    :ها طرز درخواست تست جهت بیمه

 DNA  80482استخراج  -  للی                هاي بین الم  همراه با کد

  - SRY­Real Time­PCR   80498         

  80499تفسیر و گزارش      -  
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   جنین از خون مادرRhتعیین 

RhD -Real time PCR

ر عبـو . باشـد  هاي قبل از تولد غیرتهاجمی، یکی از مهمترین اهداف علم پاتولوژي مولکولی و ژنتیک می          تشخیص :شرح تست 

تـوان از   باشـد و مـی   سلولهاي هسته دار جنینی در داخل خون مادر از حدود هفته هفتم بارداري یک پدیده شناخته شده می                 

هـا در ایـن زمینـه زمـان بـر و گـران        هاي غیرتهاجمی قبل از تولد استفاده نمود، اگرچه اغلب تکنیـک    این پدیده در تشخیص   

 در حـال حاضـر   Real time PCR جنینی از خون مادر و تکنیـک  DNAاسازي باشد ولی با راه اندازي جد قیمت و مشکل می

موارد از سرم یا پلاسـماي خـون مـادر جـدا     % 80 جنین را در حدود    DNAتوان    بسیاري از این معضلات حل شده است و می        

هـاي ژن   کپـی  قابلیـت ارزیـابی   Real time PCRتکنیـک  .هاي غیرتهاجمی قبل از تولد استفاده نمـود  نمود و جهت تشخیص

RhD جنینی را در سرم و یا پلاسماي خون مادران Rhآورد  منفی فراهم می.  

Real Time PCR   به معنی مشاهده لحظه به لحظه فرآیند تکثیر در واکنش زنجیره اي پلیمراز است و به منظـور تـشخیص و 

 تشخیصی یک ماده فلورسنت در طـی  در این سیستم. پذیرد  انجام میRNA و DNAهاي اختصاصی  گیري کمیت توالی  اندازه

شناسـایی   ) (Detectorشود و میزان فلورسنت آن توسط یک نمایـانگر   واکنش متناسب با میزان محصولات هر سیکل آزاد می    

  گردد و ثبت می

 جهـت پیـشگیري از تجویزهـاي غیـر ضـروري      ،منفـی   Rh جنـین در مـادران   Rh  تعیین وضعیت  :هدف از انجام تست   

  .          منفیRhهاي   در جنینDبولین آنتیایمونوگلو

 آوري روي نمونـه اسـم بیمـار و زمـان جمـع        . براي تشخیص لازم اسـت     EDTA خون وریدي آغشته به      4cc : مورد نیاز نمونه  

 حداکثر زمان ارسـال . نمونه باید نوشته شود در صورت نیاز به ارسال نمونه از شهرهاي دیگر هماهنگی با آزمایشگاه الزامیست               

  .باشد  ساعت و با حفظ زنجیره سرما می48نمونه تا 

 مخـصوص، هـاي     پـروب  و پرایمرهـا  از استفاده با شود؛  می استخراج مادر سرم یا پلاسما از جنین DNA :روش انجام آزمایش  

  گردد  می گزارش و بررسی -Quantitative Real Time­PCRاز استفاده با RhD ژن وجود

 نزدیـک  Real Time­PCR حساسیت این تست با تکنیـک  ، جنینیDNA صورت حضور  در:حساسیت روش مورد آزمایش

  باشد می% 100به 

  هاي مربوط به بارداري آخرین آزمایشات و سونوگرافی. : مورد نیازمدارك 

 هـاي   گـرفتن نمونـه در لولـه    داخـل نمونـه،   هـایی     نمونه همولیز یا وجود آلـودگی     یخ زده، لخته،     نمونه   :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسبغیراستریل،

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی

 RhDوجـود و یـا عـدم وجـود ژن       نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک بـه صـورت  :نتیجه

  .گردد تفسیر و گزارش میبررسی،
  

  80559           پذیرش -    :ها طرز درخواست تست جهت بیمه

 DNA    80482استخراج  -  هاي بین المللی                 همراه با کد

  - RhD­Real Time­PCR   80498         

  80499تفسیر و گزارش      -  
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.III مطالعات ایمونوفنوتایپینگ 
III. IMMUNOPHENOTYPING 
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  بررسی پانل لوکمی لنفوبلاستیک حاد
 

ALL- IMMUNOPHENOTYPING

 

هـاي    تکنیک ایمنوفنوتایپ جهت شناسایی مارکرهاي مولکـولی در  سـلولهاي لنفوئیدي،میلوئیـدي و سـایر رده                : شرح تست 

 یا در هسته وجود دارند و بـه وسـیله آنتـی        ، سیتوپلاسم ،این مولکولها در سطح خارجی غشا سلولها      . روند  خون ساز به کار می    

نوفنوتایپ براي شناسـایی و طبقـه بنـدي    وایم. ها متصل است قابل شناسایی هستند   اصی به آن  هایی که به صورت اختص      بادي

و  pro­B cell ، Early­pre B  cell ،pre­ B  cell ،T­cell Type  , B­ cell Typeلـوکمی حـاد لنفوبلاسـتیک  بـه انـواع        

 به انواع مورد نظر در پروگنـوزو درمـان    ALLبندي  ارزش طبقه     .شود  همچنین افتراق آن از لوکمی میلوئید حاد استفاده می        

  . باشد بیماري بسیار با ارزش می
 

  .باشد  به انواع مورد نظر در پروگنوزو درمان بیماري بسیار با ارزش می ALLارزش طبقه بندي   :اهمیت تست
 

) نماي مونومورف رده لنفوئیديدر صورت وجود شمارش سلولی بالا و        (EDTA خون وریدي آغشته به      4cc : مورد نیاز نمونه  

روي نمونـه اسـم بیمـار و زمـان     . براي تشخیص فرد مبتلا لازم اسـت   EDTA نمونه آسپیره مغزاستخوان همراه      2ccویا حدود   

حـداکثر  . در صورت نیاز به ارسال نمونه از شهرهاي دیگر هماهنگی با آزمایشگاه الزامیـست        .  نمونه باید نوشته شود    آوري  جمع

  .باشد  ساعت و با حفظ زنجیره سرما می48نمونه تا زمان ارسال 
 

شوند و توسط تکنیک سیتواسـپین روي سـطح اسـلاید قـرار            سلولهاي بلاستیک از خون کامل جدا می       :روش انجام آزمایش  

 هاي اولیه و ثانویه مورد نظـر و در نهایـت رنـگ آمیـزي مخـصوص انجـام و           با روش ایمونوسیتوشیمی با آنتی بادي     . گیرند  می

  .گردد سپس تفسیر می
 

 مـصرفی، و اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع از آخرین دوره شیمی درمانی و نـوع داروهـاي     : مورد نیاز مدارك  

  .مدت زمانی که بیمار تحت درمان بوده است
 

هـاي   فتن نمونـه در لولـه   گـر  داخـل نمونـه،   هـایی     نمونه همولیز یا وجود آلـودگی     یخ زده، لخته،     نمونه   :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسبغیراستریل،
 

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی
 

 نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک  با توجه به مارکرهاي مورد نظر بررسی تفسیر                  :نتیجه

  .گردد  گزارش میALLي شده ساب تیپ  و در نهایت با توجه به سلولهاي رنگ آمیز
   

  ICC_   CD3 ,CD10, CD19, CD79a, cIgM, MPO, tdt -    :ها طرز درخواست تست جهت بیمه

                                                    80559            پذیرش    -    

    - CDبراي هر   مارکرICC     7× 88342  

  80499               تفسیر و گزارش   -    
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  بررسی پانل اختلالات لنفوپرولیفراتیو مزمن

IMMUNOPHENOTYPING- Lymphoproliferative Disorder

هـاي   تکنیک ایمونوفنوتایپ جهت شناسایی مارکرهاي مولکـولی در  سـلولهاي لنفوئیدي،میلوئیـدي و سـایر رده      : شرح تست 

 یا در هسته وجود دارند و بـه وسـیله آنتـی        ، سیتوپلاسم ،ر سطح خارجی غشا سلولها    این مولکولها د  . روند  خون ساز به کار می    

هـاي   ایمونوفنوتایپینـگ در بیمـاري  . هـا متـصل اسـت قابـل شناسـایی هـستند           هایی که بـه صـورت اختـصاصی بـه آن            بادي

یـري خـونی لنفـوم     درگ، (HCL) لوسـمی سـلول مـوئی   ،(CLL)لنفوپرولیفراتیو جهت تشخیص افتراقی لوسمی لنفوئید مزمن

هـاي لنفوپرولیفراتیـو مـورد      و سایر بیمـاري (MZL) و یا لنفوم سلول حاشیه اي (FL) لنفوم فولیکولار   ،(MCL)سلول منتقل   

هـاي   تـوان بـه افتـراق انـواع بیمـاري      هاي سطح سلول، سیتوپلاسـمی یـا هـسته اي مـی      با استفاده از مارکر    .باشد  استفاده می 

 میزان پیش آگهی Ki­67   و یاZAP­70 همچنین با استفاده از مارکرهاي پیش آگهی دهنده مانند لنفوپرولیفراتیو پرداخت و

  .ها را مورد ارزیابی قرار داد و یا اندکس تکثیر در این بیماري
  

  هاي لنفوپرولیفراتیو  تشخیص افتراقی انواع بیماري-1  :اهمیت تست

  . لنفوپرولیفراتیوهاي  بررسی مارکرهاي پیش آگهی دهنده در بیماري-2  
  

) در صورت وجود شمارش سلولی بالا و نماي مونومورف رده لنفوئیدي      ( EDTA خون وریدي آغشته به      4cc : مورد نیاز نمونه  

روي نمونـه اسـم بیمـار و زمـان     . براي تشخیص فرد مبتلا لازم است     EDTA نمونه آسپیره مغزاستخوان همراه      2ccیا حدود    و

حـداکثر  . در صورت نیاز به ارسال نمونه از شهرهاي دیگر هماهنگی با آزمایشگاه الزامیـست        . ه شود  نمونه باید نوشت   آوري  جمع

  .باشد  ساعت و با حفظ زنجیره سرما می48زمان ارسال نمونه تا 

شوند و توسط تکنیک سیتواسـپین روي سـطح اسـلاید قـرار            سلولهاي بلاستیک از خون کامل جدا می       :روش انجام آزمایش  

هاي اولیه و ثانویه مورد نظـر و در نهایـت رنـگ آمیـزي مخـصوص انجـام و            با روش ایمونوسیتوشیمی با آنتی بادي      .گیرند  می

  .گردد سپس تفسیر می

 مـصرفی، و اطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع از آخرین دوره شیمی درمانی و نـوع داروهـاي     : مورد نیاز مدارك  

  .بوده استمدت زمانی که بیمار تحت درمان 

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه    داخـل نمونـه،   هـایی     نمونه همولیز یا وجود آلـودگی     یخ زده، لخته،     نمونه   :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسبغیراستریل،

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی

ی و سیتوژنتیک  با توجه به مارکرهاي مورد نظر بررسی تفسیر           نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکول       :نتیجه

 ساب تیپ بیماري لنفوپرولیفراتیـو و یـا مارکرهـاي پروگنوسـتیک گـزارش      ،و در نهایت با توجه به سلولهاي رنگ آمیزي شده   

  .گردد می
  

  :ها طرز درخواست تست جهت بیمه

ICC_   CD3 ,CD10, CD19, CD20, CD7,CD23,CD5, 
CD11C,CD103,Cyclin-D1 ,ZAP-70 , Ki-67  

   80559پذیرش             -    

    - CDبراي هر   مارکرICC     12 ×88342  

  80499             تفسیر و گزارش     -    
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  پنل ناباروري مردان
Infertility Panel in men 

 



 

  شناسی و بانک خون،  بخش خون-   آزمایشگاه مرکزي-  )عج(پژوهشی و درمانی قائم  مرکز آموزشی،- خیابان احمد آباد: مشهد

 8430493:                فاکس8012438: تلفن. آزمایشگاه پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک

91 

  

  مطالعه کروموزومی روي خون محیطی
 

Chromosomal  Study  On  Peripheral  Blood

 
 

اخـتلالات کرومـوزومی در     . دهـد   هاي ژنتیکی را تشکیل مـی       هاي کروموزومی یکی از انواع بزرگ بیماري        بیماري: شرح تست 

:  اختلالات کروموزومی بـا نـسبت بـالایی در مـوارد زیـر وجـود دارد              ،از نظر بالینی  . باشد  هاي مختلف نسبتا شایع می      جمعیت

 گنـادي و  ژنـزي ها با دیـس   هاي شکلی مادرزادي،عقب افتادگی ذهنی، عقیمی،خانم     راد با ناهنجاري   اف ،هاي خودبخودي   سقط

  . در موارد فوق مطالعه کروموزومی و سیتوژنتیک غیرقابل اجتناب است و باید انجام گردد. هاي تکراري زوجین با سقط
 

گیـري کـرد یـا     توان آن را در آزمایشگاه نمونه    ه می  خون سیاهرگی با سرنگ استریل محتوي هپارین ک        2cc : مورد نیاز نمونه  

  ..فاصله به آزمایشگاه و در دماي اتاق  ارسال گرددبلا
 

   در دو ظرف مجزاPHA ساعته با 72 کشت روتین -1  :روش انجام آزمایش

   لام میکروسکوپی6 هاروست سلولی و تهیه حداقل -2  

   باندینگ و رنگ آمیزي-3  

  لیز آنها مطالعه سالولها و آنا-4  

   عکسبرداري و تهیه کاریوتایپ -5  
  

  .گیرد باندینگ براي بررسی ساختار کروموزومها آنالیز صورت می کیفیتبراساس : حساسیت روش مورد آزمایش
 

   بررسی علت مراجعهمصرفی، واطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و نوع داروهاي  : مورد نیازمدارك 
 

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه     داخـل نمونـه،   هـایی     نمونه همولیز یا وجود آلـودگی     یخ زده، لخته،      نمونه :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسبغیراستریل،
 

   یک ماه:مدت زمان لازم جهت پاسخگویی
 

  .شود رش می نتیجه آزمایش توسط پزشک فلوشیپ پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک بررسی، تفسیر و گزا:نتیجه
   

   80559 پذیرش    -  :ها طرز درخواست تست جهت  بیمه

  88230هاي کروموزومی    کشت لنفوسیتهاي خون محیطی براي ناهنجاري-        همراه با کدهاي بین المللی

  88262 سلول دو کاریوتایپ با روش نواري   10-15 بررسی -  

  80499 تفسیر و گزارش    -  
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 Y کروموزوم هاي بررسی ریز حذف

Y-Microdeletion Analysis

 

برند که نیمی از علل ناباروري در آنان اختلال در اسـپرماتوژنز   ها از ناباروري رنج می  از زوج%10 در جهان حدود :شرح تست 

ولیـد  هاي لازم جهت مراحـل اختـصاصی ت   گردند باعث کد کردن پروتئین هایی که در جریان اسپرماتوژنز بیان می  ژن. باشد  می

 و یـک  (Yp)دهـد و شـامل یـک بـازوي کوتـاه           از کل ژنوم انسانی را تشکیل می       %2 نزدیک به    Yکروموزوم  . شوند  اسپرم می 

گردد کـه بعـدا     باعث ناباروري در مردان میYهایی در کروموزوم   ثابت شد که حذف    1970از سال   . باشد   می (Yq)بازوي بلند   

باشد که این ناحیـه تحـت عنـوان فـاکتور       میYq11ها در ناحیه   د که این حذف   ها مشخص ش    هاي باندینگ کروموزوم    با روش 

 شـد کـه   Yq11 باعـث شناسـایی چهـار منطقـه روي          (Microdeletion)ها    آنالیز این ریز حذف   . نامیده شد  (AZF)آزواسپرمی  

هـا روي   ن ریـز حـذف  در حال حاضر ای ـ   . باشند    می  AZFa,AZFb,AZFc,AZFdباشند و شامل      عوامل کنترل اسپرماتوژنز می   

بیماران مبتلا بـه ایـن ریـز    . هاي ایدیوپاتیک شناخته شده است      به عنوان مهمترین اتیولوژي ژنتیکی در ناباروري       Yکروموزوم  

  .نمایند ها به صورت مشخص با اولیگواسپرمی یا آزواسپرمی مراجعه می حذف
  

     Yهاي کروموزوم  بررسی حذفباشند،  در بررسی مردان نابارور که از جهات دیگر سالم می -1  

  .گردد انجام می  (AZFa,AZFb,AZFc,AZFd)   :تست اهمیت

   در بررسی بیماران با الیگواسپرمی و یا آزواسپرمی  -2  
  

روي نمونـه اسـم بیمـار و زمـان     . براي تشخیص فرد مبتلا لازم اسـت EDTA خون وریدي آغشته به  3­5cc : مورد نیاز نمونه  

حـداکثر  .  نوشته شود در صورت نیاز به ارسال نمونه از شهرهاي دیگر هماهنگی با آزمایـشگاه الزامیـست     نمونه باید  آوري  جمع

  .باشد و با حفظ زنجیره سرما می ساعت 48زمان ارسال نمونه تا 
 

 بـا اسـتفاده از     و یـا سـتونی انجـام وآنالیزهـاي بعـدي     Salting out از خون بـه روش  DNAاستخراج  :روش انجام آزمایش

 ژن  2در حـضور پرایمرهـاي مربـوط بـه          ) براي هر کدام دوجفـت پرایمـر      ( AZFa,AZFb,AZFc,AZFdرایمرهاي مربوط به    پ

   .گردد  انجام میPCR ) ( واکنش زنجیره پلی مرازبه کمککنترل 
 

 مـدت زمـانی   ومصرفی،  و نوع داروهاي ها درماناطلاعات بالینی و مدارك پزشکی بیمار و اطلاع از آخرین   : مورد نیاز مدارك  

  .که بیمار تحت درمان بوده است
 

هـاي    گـرفتن نمونـه در لولـه     داخـل نمونـه،   هـایی     نمونه همولیز یا وجود آلـودگی     یخ زده، لخته،     نمونه   :موارد برگشت نمونه  

  . گرفتن نمونه داخل مواد ضدانعقاد نامناسبغیراستریل،
 

   روز10 :مدت زمان لازم جهت پاسخگویی
 

 پاتولوژي مولکولی و سیتوژنتیک به صورت کیفی و براسـاس بانـدهاي مـشاهده    فلوشیپش توسط پزشک    نتیجه آزمای  :نتیجه

  .شود  و گزارش میتفسیربررسی   PCRشده در روش 
  

  80559پذیرش            -    :ها طرز درخواست تست جهت بیمه

  DNA    80482استخراج  -           همراه با کدهاي بین المللی

    - PCR             10 × 80493  

  80499تفسیر و گزارش      -    

  






