
 

 

 :ارائه مي گردد درمانگاه ابن سينا آزمايشگاه ژنتيكخدماتي كه توسط 

 

 :لكولي(وپنل ناباروري )م -1

 

 نوع نمونه  نوع تست 

 ,MTHFR, Factor2, Factor5هاي ترومبوفيلي )بررسي فاكتور

Factor13, PAI-1 ) 
 EDTAخون  

 EDTAخون   Y (AZF )كروموزوم    يآزواسپرمي و اوليگواسپرمي ناشي از ريزحذف ها

( با روش  Sperm DNA Fragmentationبررسي فراگمانتاسيون اسپرم )

 فلوسيتومتري 

(Gold standard method) 

مايع مني روي  

 يخ

)به هدف بررسي علت سقط    FMR1تعيين ژنوتيپ تخمدان به كمك ژن 

 ( و ناباروري زنان هاي مكرر 
 EDTAخون  

 QF-PCR  بررسي علل سقط مكرر به روش 
محصول سقط  

 در نرمال سالين 

 Subtelomeric MLPAبررسي علل سقط مكرر به روش 
محصول سقط  

 در نرمال سالين 

 array CGHبررسي علل سقط مكرر به روش 
محصول سقط  

 در نرمال سالين 

 EDTAخون   ΔF508( ناحيه CFTRسيستيك فيبروزيس ) 

به روش نعيين توالي سنگر و همچنين   ( CAHيپرپلازي مادرزادي آدرنال )اه

MLPA 

 EDTAخون  

 

 

 

 



 

 

 : ( اختلالات كروموزومي و يا تك ژنيPNDپنل تشخيص پيش از تولد ) -2

 

 نوع نمونه  نوع تست 

 مايع آمنيوتيك  ( AFتيك ) آمنيومايع كاريوتايپ 

سريع   به روش  Yو  Xو  21و  18و  13بررسي آنيوپلوئيدي كروموزوم هاي  

QF-PCR 
 مايع آمنيوتيك 

  سريع   به روش  XYو  21و  18و  13بررسي آنيوپلوئيدي كروموزوم هاي  

MLPA 
 مايع آمنيوتيك 

 پرز جفتي  CVSكاريوتايپ 

 Oligo   به روش  جنين  نقايص ساختاري ريز كروموزوميبررسي 

arrayCGH 
 مايع آمنيوتيك 

 براي اختلالات مولكولي )تك ژني(  PNDمرحله اول  

  EDTA  خون

پدر، مادر و  

 فرزند بيمار 

 براي اختلالات مولكولي )تك ژني(  PNDمرحله دوم 
نمونه جفت يا  

 مايع آمنيوتيك 

Smith Lemli Opitz Syndrome (SLOS) 
 مايع آمنيوتيك 

و   XY، 21،18،13غربالگري سلامت جنين از نظر آنيوپلوئيدي كروموزوم هاي 

 NIPT (Cell freeهمچنين تعيين جنسيت جنين به روش غيرتهاجمي 

DNA) 

خون مادر در  

لوله مخصوص  

تا   12)از هفته  

 بارداري(  17

 

 

 

 



 

 

 : لار )مولكولي(پنل اختلالات نوروماسكو -3

 

 ( :)مولكوليپنل عقب ماندگي ذهني -4

 نوع نمونه  وع تست ن

 EDTAخون     MLPAبه روش ( SMA)  نخاعي – آتروفي عضلاني 

 EDTAخون   MLPAروش  به ( DMD&BMDدوشن و بكر )  ديستروفي عضلاني

 EDTAخون   2و   1( تيپ  Myotonic dystrophyديستروفي ميوتونيك ) 

در بيماران مبتلا به شاركوت ماري توث    PMP22ژن  دوپليكاسيون بررسي

(CMT  ) 
 EDTAخون  

 EDTAخون   بررسي اختلالات ناشي از بسط تكرارهاي سه نوكلئوتيدي 

 WESشناسايي انواع اختلالات نوروماسكولار فاقد تشخيص به روش 
 EDTAخون  

 نوع نمونه  ست نوع ت

 ( Fragile-X Syndromeشكننده ) Xسندرم 
خون  

EDTA 

   MLPAبررسي حذف هاي ساب تلومري به روش 
خون  

EDTA 

 (  Rett Syndromeسندرم رت )
خون  

EDTA 

 array CGHبررسي علل ژنتيكي عقب ماندگي هاي ذهني ايديوپاتيك به روش 
خون  

EDTA 

شناسايي علل ژنتيك انواع عقب ماندگي هاي ذهني و اختلالات تكاملي به روش  
WES 

خون  

EDTA 



 

 

 : پنل اختلالات خوني )مولكولي( -5

 

 

 : پنل سيتوژنتيك و سيتوژنتيك مولكولي -6

 نوع نمونه  ع تست نو

 Highا كيفيت  كاريوتايپ خون محيطي ب

Resolution 
 خون هپارينه 

 ك مايع آمنيوتي  ( AFتيك ) آمنيومايع كاريوتايپ 

ريزحذف ها و يا ريز مضاعف شدگي هاي   بررسي

در موارد عقب ماندگي هاي ذهني  كل ژنوم  

  روش  به  ايديوپاتيك و يا انواع اختلالات تكاملي
array CGH 

 

 EDTAخون  

 (B.M)كاريوتايپ نمونه مغز استخوان 
 مغز استخوان در محيط انتقالي

 

 

 

 

 نوع نمونه  نوع تست 

 EDTAخون   ( Beta Thalassemia) بتا تالاسمي

 EDTAخون   ( Alpha Thalassemiaآلفا تالاسمي )

 EDTAخون    ( Sickle-cell diseaseبيماري آنمي داسي شكل )

 EDTAخون   22(، وارونگي  8)نقص فاكتور انعقادي  Aهموفيلي  

 EDTAخون   ( به روش توالي يابي 8)نقص فاكتور انعقادي  Aهموفيلي  

 ( 9)نقص فاكتور انعقادي  Bهموفيلي 
 EDTAخون  



 

 

 پنل عمومي : -7

 

 نوع نمونه  ست نوع ت

 EDTAخون   ( Achondroplasiaآكندروپلازي ) 

 FMF( )Familial Mediterraneanتب مديترانه اي فاميلي )

Fever) بررسي نواحي ،Hot spot    و همچنين بررسي كل ژن )بنا بر

 درخواست(

 EDTAخون  

 CFTR، بررسي كامل ژن (CF)سيستيك فيبروزيس 
 EDTAخون  

 EDTAخون   ( FAآتاكسي فردريش )

 EDTAخون   و ساير اختلالات ناشي از بسط هاي نوكلئوتيدي   (HDهانتينگتون ) 

 EDTAخون     (GJB2, GJB6ناشنوايي غير سندرمي ) 

هموكروماتوز  جهت تشخيص    HFEبررسي جهش هاي ژن  

(Hemochromatosis ) 
 EDTAخون  

ژنتيك متابوليك    انواع   ي تشخيص  ژنتيكي  اختلالات  اختلالات  ساير  و 

روش   به  باليني  تشخيص   WES  (Whole Exomeفاقد 

Sequencing) 

 

 EDTAخون  



 

 

 :پنل سرطان -8

 نمونه نوع  نوع تست 

 (B.M)كاريوتايپ نمونه مغز استخوان 
مغز استخوان در محيط  

 انتقالي 

روش   به  (… ,BRCA1, BRCA2سرطان پستان وتخمدان )

WES  به منظور شناسايي موتاسيون هاي نقطه اي 
 EDTAخون  

روش  به   (BRCA1, BRCA2سرطان پستان وتخمدان )

MLPA   به منظور شناسايي ريزحذف هاي ژني )خاص موارد با

 منفي(  WESنتيجه 

 EDTAخون  

   HNPCCيا  FAPاز قبيل سي سرطان هاي ارثي شايع ربرپنل 

 )شناسايي موتاسيون هاي ژرمينال(  WESروش  به
 EDTAخون  

 KRAS/NRAS/BRAFبررسي جهش هاي ژن  

) پيش   بلوک پارافينه 

آگهي و پاسخ به درمان  

 ( CRCو    NSCLCبراي  

 FISHبه روش  Her2/Neuژن   تكثير بررسي 

پيش   ) بلوک پارافينه 

آگهي و پاسخ به درمان  

 براي سرطان پستان( 

 N-MYCبررسي تكثير ژن  

  ) بلوک پارافينه 

نوروبلاستوما، سرطان مغز  

 ( SCLCو پروستات و 

 EGFRبررسي جهش هاي ژن  
) پاسخ به   بلوک پارافينه 

 ( NSCLCدرمان براي  

 ( V617F)  14اگزون  JAK2بررسي جهش هاي ژن  
تشخيص   )    EDTAخون  

MPNs ) 



 

 

 12اگزون   JAK2بررسي جهش هاي ژن  
تشخيص   )  EDTAخون  

MPNs ) 

 CALRبررسي جهش هاي ژن  
تشخيص   )  EDTAخون  

MPNs ) 

 MPLبررسي جهش هاي ژن  
تشخيص   )  EDTAخون  

MPNs ) 

 IDH2و  IDH1بررسي موتاسيون ژن هاي 
  پارافينه بلوک 

(Glioblastoma ) 

1p19q co-Deletion 
  بلوک پارافينه 

(Glioblastoma ) 

 بلوک پارافينه  MGMTبررسي متيلاسيون ژن  

 TERTبررسي موتاسيون هاي ژن 
  بلوک پارافينه 

(Glioblastoma ) 

 NPM1بررسي جهش هاي ژن  

خون يا آسپيراسيون  

B.M  EDTA  (   پيش

به   يان مبتلاآگهي در 

AML    با كاريوتايپ

 نرمال( 

 FLT3ژن در   ITDبررسي جهش هاي  

خون يا آسپيراسيون  

B.M  EDTA  (   پيش

به   يان مبتلاآگهي در 

AML    با كاريوتايپ

 نرمال( 

 FLT3ژن در   TDKبررسي جهش هاي  
خون يا آسپيراسيون  

B.M  EDTA 

 CEBPA  بررسي جهش هاي ژن
خون يا آسپيراسيون  

B.M  EDTA  (   پيش



 

 

به   يان مبتلاآگهي در 

AML    با كاريوتايپ

 نرمال( 

 c-Kit  بررسي جهش هاي ژن

خون  يا  بلوک پارافينه 

EDTA  (   تشخيص
GIST 

TKI therapy 

response ) 

   PDGFRAبررسي جهش هاي ژن  
تشخيص  ) بلوک پارافينه 

GIST ) 

 TPMTبررسي جهش هاي ژن  

 

) پاسخ به    EDTAخون  

درمان با تيوپورين در  

 ( ALLمبتلايان به 

 CYP2C19 (Plavix)بررسي جهش هاي ژن  

                                   EDTAخون  

  پاسخ به درمان با

Clopidogrel 

(Plavix) 

 T315Iبررسي جهش  

 EDTAخون  

  به بررسي مقاومت 

Imatinib  طي       +Ph 

CML  ياALL +Ph  

 PIK3CAبررسي جهش هاي ژن  

 

 بلوک پارافينه 

Breast, Ovary, 

NSCLC, CRC, 

GIST, Brain 

5FU Toxicity (DPYD) 
 EDTAخون  



 

 

 Hematologicبررسي ريزحذف هاي كروموزومي مرتبط با  

Malignancies 
(ALL, AML, CML, CLL, MDS and various 

lymphomas) 
ديگر نيازي به   MDSو  CLLموارد )  MLPAبه روش 

 ( كاريوتايپ ندارند 

 

 EDTAخون  

 Multipleبررسي ريزحذف هاي كروموزومي مرتبط با 

Myeloma (MM) 
 MLPAبه روش 

 

خون يا آسپيراسيون  

B.M  EDTA 

به روش    CLLپنل بررسي حذف و اضافات كروموزومي دخيل در 
MLPA 

خون يا آسپيراسيون  

B.M  EDTA 

 بلوک پارافينه  MLPAبه روش  DNA Ploidyبررسي 

HLA B51 PCR 

 EDTAخون  

(Association with 

Behcet's syndrome) 

HLA B52 PCR   خونEDTA 

HLA B27 PCR 
 EDTAخون  

HLA DQ 2 and 8   خونEDTA 

 Tبررسي كلوناليتي لنفوسيت  

يا   EDTAخون  

  B.Mآسپيراسيون 

EDTA   ک پارافينه يا بلو 

 Bبررسي كلوناليتي لنفوسيت  

يا   EDTAخون  

  B.Mآسپيراسيون 

EDTA   يا بلوک پارافينه 

 STRبررسي موفقيت پيوند مغز استخوان )كايمريسم( به روش  

Genotyping 

خون يا آسپيراسيون  

B.M  EDTA 



 

 

 بلوک پارافينه  ( MSIبررسي پايداري ميكروستلايت )

        EML4-ALKبررسي فيوژن 

    [ inv(2)(p21p23)] 

) پاسخ به   بلوک پارافينه 

با   NSCLCدرمان براي  

 منفي(  EGFRنتيجه 

BCR-ABL t (9,22) Quantitative (p210) 

خون يا آسپيراسيون  

B.M  EDTA 

FIP1L1-PDGFRA 

  ن يا مغز استخوان خو

EDTA 

 ,ALL, AMLپنل ترنسلوكاسيون هاي مرتبط با لوكمي ها ) 

CML ) 

 :جدول ذيل قيد شده()انواع آن در  

خون يا آسپيراسيون  

B.M  EDTA 
  در   سريع نمونه )ارسال

  دماي   در   ساعت 4  از كمتر

سانتيگراد   درجه   8-2

 ( الزامي است



 

 

Translocation 

Name 
Fusion Gene Sample 

t(15;17)(q24;q21) 

 
PML-RARA 

 )سه فيوژن( 

  ن يا مغز استخوان خو

EDTA 

inv(16)(p13;q22) CBFB-MYH11 
  ن يا مغز استخوان خو

EDTA 

t(8;21)(q22;q22) 
RUNX1-

RUNX1T1 

(AML1-ETO) 

  ن يا مغز استخوان خو

EDTA 

t(9;11)(p22;q23) MLL-MLLT3 
  ن يا مغز استخوان خو

EDTA 

t(11;19)(q23;p13.1) MLL-ELL 
  ن يا مغز استخوان خو

EDTA 

t(11;19)(q23;p13.3) MLL-MLLT1 
  ن يا مغز استخوان خو

EDTA 

t(16;21)(p11;q22) FUS-ERG 
  ن يا مغز استخوان خو

EDTA 

t(12;22)(p13;q11-

12) 
ETV6-MN1 

  ن يا مغز استخوان خو

EDTA 

t(6;9)(p23;q34) DEK-NUP214 
  ن يا مغز استخوان خو

EDTA 

t(1;11)(p32;q23) MLL-EPS15 
  ن يا مغز استخوان خو

EDTA 

t(1;11)(q21;q23) MLL-MLLT11 
  ن يا مغز استخوان خو

EDTA 

t(6;11)(q27;q23) MLL-MLLT4 
  ن يا مغز استخوان خو

EDTA 

t(4;11)(q21;q23) MLL-AFF1 
  ن يا مغز استخوان خو

EDTA 



 

 

t(1;19)(q23;p13) TCF3-PBX1 
  ن يا مغز استخوان خو

EDTA 

t(12;21)(p13;q22) ETV6-RUNX1 
  ن يا مغز استخوان خو

EDTA 

t(17;19)(q22;p13) TCF3-HLF 
  ن يا مغز استخوان خو

EDTA 

del(1)(p32) STIL-TAL1 
  ن يا مغز استخوان خو

EDTA 

t(9;22)(q34;q11) 

BCR-ABL 

 ,P230)سه فيوژن 

P210, P190 ) 

  ن يا مغز استخوان خو

EDTA 

t(9;9)(q34;q34) SET-NUP214 
  ن يا مغز استخوان خو

EDTA 

t(11;17)(q23;q21) ZBTB16-RARA 
  ن يا مغز استخوان خو

EDTA 

t(11;17)(q23;q21) MLL-MLLT6 
  ن يا مغز استخوان خو

EDTA 

t(9;12)(q34;p13) ETV6-ABL1 
  ن يا مغز استخوان خو

EDTA 

t(5;12)(q33;p13) ETV6-PDGFRB 
  ن يا مغز استخوان خو

EDTA 

t(10;11)(p12;q23) MLL-MLLT10 
  ن يا مغز استخوان خو

EDTA 

t(X;11)(q13;q23) MLL-FOXO4 

  ن يا مغز استخوان خو

EDTA 



 

 

 

 
t(3;21)(q26;q22) 

RUNX1-

MECOM 

  ن يا مغز استخوان خو

EDTA 

t(5;17)(q35;q21) NPM1-RARA 

  ن يا مغز استخوان خو

EDTA 

t(3:5)(q25.1;q35) NPM1-MLF1 

  ن يا مغز استخوان خو

EDTA 


