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دانستنی‌های ژنتیک باروری و ناباروری
همـه والدیـن امیـدوار بـه داشـتن فرزند سـالم هسـتند و خوشـبختانه در اغلب مـوارد نیز 
وضعیـت به همین شـکل اسـت. اما بعضـی از خانواده‌هـا و زوج‌هایی که برای بچه‌دارشـدن 
برنامه‌ریـزی می‌کننـد، ممکـن اسـت بـا یـک بیمـاری ژنتیکـی روبـرو شـوند. بیماری‌های 
ژنتیکـی غیرمتـداول نیسـتند و بخـش قابـل توجهـی از نقایص نـوزادان و یـا بیماری‌هایی 
کـه در بزرگسـالان بـروز می‌کنـد، ناشـی از مشـکلات ژنتیکی اسـت. خطر بـروز یک نقص 
ژنتیکـی در جنیـن ممکن اسـت بـه عللی همچون وجود سـابقه خانوادگی و موروثی، سـن 
بـالای مـادر هنـگام حاملگـی، قـرار گرفتن در معـرض داروها یـا عوامل خطـرزای محیطی 
و یـا سـایر عوامـل افزایش یابد. خوشـبختانه با پیشـرفت علم ژنتیک، تشـخیص، پیگیری، 
مقابلـه و یـا تـا حـدودی مـداوای بیماری‌هـای ژنتیکـی امـکان پذیـر شـده اسـت. در این 
راسـتا آزمایش‌هـای ژنتیکـی هنـگام ازدواج، پیـش از اقـدام بـه داشـتن فرزنـد، پیـش از 
حاملگـی، در خالل درمـان ناباروری و حیـن حاملگی نقش مفیـدی را می‌توانند ایفا کنند.

کاریــوتایپ
کروموزوم چیست؟

کرومـوزوم یک تکه منفرد و بسـیار فشـرده از DNA محسـوب می‌شـود که حـاوی ژن‌های 
گوناگون اسـت. انسـان و یا هر موجود دیگری براسـاس دسـتورالعمل های موجود در مواد 
ژنتیکی درون کروموزومها رشـد و تکامل می یابد. یک سـلول انسـانی طبیعی می‌بایسـت 
دقیقـا 46 عـدد و یـا بـه عبـارت دیگـر 23 جفت کروموزوم داشـته باشـد. جفت هـای اول 
تا 22 براسـاس اندازه و شـکل شـماره گذاری شـده‌اند و در زنان و مردان مشـابه هسـتند. 
بیست‌وسـومین جفـت، همـان کروموزوم‌هـای جنسـی هسـتند. در حالـت طبيعـي، زنـان 
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دارای دو کرومـوزوم X و مـردان دارای یـک کرومـوزوم X و یک کروموزوم Y هسـتند.

کاریوتایپ چیست؟ 
کاریوتایـپ چیـدن و مرتـب کـردن کروموزوم‌هـای فـرد براسـاس خصوصیـات ذكرشـده 
اسـت. خلاصه‌تریـن روش بـرای بیان یـک کاریوتایپ طبیعـی در زنـان XX,46 و در مردان 

XY,46 اسـت.
هرگونـه نقـص کروموزومـی مانند چرخش بخشـی از کرومـوزوم در جای خـود )اینورژن(، 
حـذف بخشـی از کرومـوزوم )دلیشـن(، اتصـال دو کروموزوم بـه یکدیگر )ترانس لوکیشـن 
روبرتسـونی(، جابه‌جایـی و انتقـال قطعـه‌ای از یـک کروموزوم بـه کروموزوم دیگـر )ترانس 
لوکیشـن متقابـل( فقـدان کامـل یـک کرومـوزوم جنسـی و یـا وجـود کروموزوم جنسـی 
اضافـی، همچنیـن کپـی اضافـی از کروموزوم‌هـای غیرجنسـی همگـی براسـاس قوانیـن 
خـاص در پاسـخ و نتیجـه کاریوتایپ منعکس می‌شـوند کـه متخصصان مربوطـه اطلاعات 

لازم را بـا فـرد در میـان می‌گذارنـد.

وقتی که کاریوتایپ طبیعی است آیا به راستی مشکل ژنتیکی وجود ندارد؟
هنگامـی کـه نتیجـه کاریوتایـپ طبیعـی گـزارش مـی شـود، اگرچـه خبـر بسـیار خوبی 
اسـت ولـی ایـن بـه مفهـوم عـدم نقایـص ژنتیکی در فـرد مـورد آزمایش نیسـت. بـه زبان 
سـاده، کرومـوزوم را می‌تـوان بـه یـک تسـبیح تشـبیه کرد کـه ژن‌ها بـه عنـوان دانه‌های 
آن محسـوب می‌شـوند. ژن‌هـا که همان توالی‌هـای خاص از مولکول DNA هسـتند، تقریبا 
بـه تعـداد 27000 مـورد در انسـان شناسـایی شـده‌اند. در آزمایـش کاریوتایـپ مشـخص 
می‌شـود کرومـوزوم چـه وضعیتـی دارد ولیکـن وضعیت ژن‌های مسـتقر بر آن نامشـخص 
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اسـت )در مثـال سـاده فـوق ممکن اسـت بعضـی از دانه های تسـبیح صدمه دیده باشـند 
ولـی در نـگاه اول قابل تشـخیص نباشـد(.

در حـال حاضـر آزمایـش همـه ژن‌هـا به صـورت یک‌جـا امکان پذیـر نیسـت و چنانچه در 
خالل مشـاوره ژنتیـک و بررسـی بیماری‌ها بـه اختلال درهر یک از آنها مشـکوک شـویم، 
می‌بایسـت بـا روش‌هـای خاصـی بـه بررسـی آنهـا بپردازیم. پس بـه طور خلاصه سالمت 

کروموزومـی دلیل سالمت ژن‌ها نیسـت.

آیـا کاریوتایپ طبیعـی دلیل صحت وضعیت کروموزوم‌ها در سـلول‌های جنسـی 
)تخمک و اسـپرم( است؟

آزمایـش کاریوتایـپ و بررسـی کروموزومهـا معمـولا از طریـق کشـت سـلول‌های خونی و 
بررسـی آنهـا انجـام می‌شـود، چرا که این سـلول‌ها به راحتی در دسـترس قـرار می گیرند. 
اگرچـه کاریوتایـپ غیرطبیعی، معرف وجود مشـکلات کروموزومی در تمام سـلول‌های بدن 
بیمـار و  از‌جملـه سـلول‌های جنسـی او محسـوب می‌شـود امـا کاریوتایـپ طبیعـی ممکن 
اسـت با آنچه که در سـلول‌های جنسـی )اسـپرم و تخمک( می‌گذرد، تطابق نداشـته باشـد. 
سـلول‌های جنسـی می‌بایسـت بـه انـدازه نیمـی از دیگـر سـلول‌های بـدن یعنـی 23 عـدد 
کروموزوم داشـته باشـند. این‌ کار با نوعی تقسـیم سـلولی بنام تقسـیم میوز انجام می‌شـود 
کـه بـا کاهـش تعـداد کروموزوم‌ها همـراه اسـت. در بسـیاری از مواقـع به خصـوص در افراد 
نابـارور ثابـت شـده اسـت کـه این‌گونه تقسـیم‌ها ممکن اسـت به درسـتی انجام نشـوند که 
در نتیجـه تخمـک و اسـپرم کمتـر یا بیشـتر از 23 کروموزوم خواهند داشـت. لـذا در جنین 
حاصـل از لقـاح چنیـن اسـپرم یـا تخمکـی تعـداد کروموزوم‌ها بیشـتر یـا کمتـر از 46 عدد 

خواهـد بـود و در ایـن شـرایط، جنیـن در دیواره رحـم لانه گزینـی نمی‌کند. 
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مخصوصـا در شـرایطی کـه تعـداد کروموزوم‌هـا کمتـر از 46 عـدد باشـد و یـا اینکـه در 
هفته‌هـای اول بـارداری بـه خاطـر اختاللات شـدید سـقط می‌شـود. 

البتـه ممکـن اسـت در پـاره‌ای از مواقـع چنیـن حاملگـی هایـی بـه تولـد نیز ختم شـوند 
کـه متأسـفانه بـا مشـکلاتی در نـوزاد همـراه خواهـد بـود. بـرای مثـال داشـتن فقـط یک 
کرومـوزوم جنسـی X کـه منجـر بـه سـندرم ترنر می‌شـود و یکـی از علل عقیمـی در زنان 
محسـوب می‌شـود و یا داشـتن سـه کرومـوزوم جنسـی XXY کـه منجر به سـندرم کلاین 
فلترمی‌شـود و یکـی از علـل عقیمـی در مـردان می‌شـود نمونـه‌ای از این اختلالات اسـت. 
همچنیـن بـا افزایـش سـن در خانم‌ها، به خصوص در سـنین بالای 37 سـالگی اختلال در 
ادامـه بلـوغ تخمـک منجر بـه وجود دو کرومـوزوم 21 در آنها می‌شـود کـه در نتیجه پس 
از لقـاح، وجـود سـه کرومـوزوم 21 سـندرم داون یـا منگولیسـم و عقب افتادگـی ذهنی و 

سـایر مشـکلات را  برای نـوزاد ایجـاد می‌کند.

آزمايـش غيرتهاجمي تشـخيص ناهنجاري‌هـاي كروموزومي نظير سـندرم داون 
با اسـتفاده از خون مـادر )Cell Free DNA( چيسـت؟

اصـول ايـن روش برپايـه اندازه‌گيـري DNA آزاد جنين در خون مادر اسـت كه از سـلول‌هاي 
جفـت ازاد مي‌شـوند. صاحب‌نظـران ايـن كشـف را انقلابـي در روش‌هـاي تشـخيصي دوران 
بـارداري مي‌داننـد و پيش‌بينـي ميك‌ننـد در آينـده نزديـك، تسـت‌ةاي مبتنـي بـر آن 
به‌صـورت كامل جايگزين روش‌هاي سـنتي غربالگري گردد. اين تسـت غيرتهاجمي اسـت و 
بـراي انجـام آن فقـط چند سي‌سـي از خون مادر كافي اسـت. به‌عالوه دقت بالايـي )99/9( 
در تشـخيص اختاللات كروموزومـي جنيـن )كروموزوم‌هـاي X ،21 ،18 ،13و Y(  دارد. ايـن 
آزمايـش از هفتـه دهـم بـارداري قابل انجـام اسـت و نتايج آن طـي ده روز آماده مي‌شـود. 
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موارد تجویز کاریوتایپ به زوج‌های نابارور کدام است؟
در معاینـات بالینـی، پزشـک معالـج ممکـن اسـت بـا مـواردی برخـورد کنـد کـه احتمال 
مشـکلات کروموزومـی را بیشـتر می‌کنـد. مثال در مورد مـردان قدبلند کـه پاهایی بلندتر 
از حدمعمـول دارنـد و بیضه‌هـای آنهـا کوچـک اسـت احتمـال سـندرم کلایـن فلتـر بـا 
کاریوتایـپ XXY,47 )یعنـی یـک کرومـوزوم X  اضافـی( وجـود دارد و یـا در زنانـی که یک 

گـردن بسـیار کوتـاه دارنـد بـه نحوی کـه سـر تقریبا به 
 X یعنـی یک کرومـوزوم( X,45 شـانه هـا چسـبیده، احتمـال سـندرم ترنـر بـا کاریوتایـپ
کمتـر( وجـود دارد. ممکـن اسـت در مشـاوره نیـز مـواردی مشـاهده شـود که انجـام این 
آزمایـش را ضـروری کنـد، مثال بروز سـقط‌های مکـرر در خانـواده خواهر یا بـرادر و نظایر 
آن از این‌گونه موارد اسـت. فقدان اسـپرم یا تعداد بسـیار کم آن می‌تواند ناشـی از  بعضی 
مشـکلات سـاختمانی مثـل جابجایـی یـا ترانـس لوکیشـن در کروموزوم‌ها باشـد. از ديگر 

مـوارد انجـام ايـن آزمايـش، وجـود فرد بـا سـابقه عقب‌ماندگي ذهنـي در خانواده اسـت.
در سـقط‌های مکـرر نیـز این‌گونـه مشـکلات سـاختاری در کروموزوم‌هـا می‌توانـد یکی از 
دلایـل شـایع باشـد. لـذا برای اینکـه فراینـد درمان بـا آگاهی کامـل انجام شـود و حداقل 
هزینه‌هـا بـه بیمـار تحمیـل شـود، این‌گونـه آزمایش‌هـا طبـق تجویـز پزشـک می‌تواند به 

فـرد کمـک قابل توجهـی کند.

بررسی کروموزوم‌ها و کاریوتایپ چگونه انجام می‌شود؟
پـس از تجویـز ایـن آزمایـش توسـط پزشـک، لازم اسـت بیمـار بـا تعییـن وقـت قبلی به 
آزمایشـگاه سـیتوژنتیک مراجعـه کند. ضروری اسـت حداقل در 7-5 روز پیـش از مراجعه 
از آنتی‌بیوتیک‌هـا اسـتفاده نکـرده باشـد و چنانچـه داروی خاصـی اسـتفاده می‌کنـد بـا 
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متصـدی آزمایشـگاه مطـرح کنـد. چراکـه ممکـن اسـت این‌گونـه داروها در کشـت خون 
تأثیـر منفـی داشـته باشـد. ضمنـا بـرای انجـام آزمایـش لازم نیسـت بیمـار ناشـتا باشـد. 
چنانچـه کشـت سـلول‌های خـون موفقیت آمیز نباشـد، خون‌گیـری مجدد لازم اسـت. در 
برخـي مـوارد مشـكوك براي تاييـد جواب نهايي از تسـت‌هاي تكميلي اسـتفاده مي‌شـود.

روش‌های تشخیص سلامت جنین قبل از تولد
به غــــیر از روش سونـــــوگرافی که برای تشـخیص سالمت جنین بسـیار مفید اسـت، 
آزمایش‌هـای بیوشـیمیایی از خـون مادر در سـه ماهـه اول یا دوم و همچنین کشـت مایع 
آمنیوتیـک و یـا پرزهـای جفتـی در اواخـر سـه ماهـه اول و  اوایل سـه ماهـه دوم می‌تواند 

بسـیار مفید باشد.

آزمایش‌های سه ماهه اول بارداری چگونه است؟
در سـه ماهـه اول معمـولا انـدازه گیری سـطح دو ماده PAPFA )پلاسـما پروتئیـن A( و بتا 
HCG آزاد خـون بـه همـراه انـدازه گیـری ضخامت بافت نرم پشـت گـردن )NT( جنین به 
وسـیله سـونوگرافی و تأثیردهـی سـن مـادر می‌تواند مفید باشـد. مثلا در بالا بودن سـطح 
بتـا HCG و پاییـن بـودن PAPP-A احتمـال تریزومـی )3 کروموزوم به جـای دو کروموزوم( 
21 یـا همـان سـندرم داون مطرح اسـت.  یا هنـگام پایین بودن هر دو عامـل فوق احتمال 
تریزومـی شـدن کروموزوم‌هـای 18 و 13 بیشـتر اسـت. البتـه همان‌گونـه کـه گفتـه شـد 

سـن مـادر و ضخامت بـالای NT احتمـال اختلال را بیشـتر می‌کند.
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آزمایش های سه ماهه دوم بارداری کدام هستند؟
در سـه ماهـه دوم در هفتـه هـای 20-14 و بـه خصـوص 18-16 انـدازه گیـری سـطح 
آلفافیتوپروتئیـن، اسـترادیول غیر‌کونژوگـه، Inhibin A و بتـا HCG که به عنوان تسـت‌های 
چهارگانـه )کـوآد مارکـر( مشـهور اسـت، اسـتفاده می‌شـود. مجـددا سـن مـادر و سـن 
بارداری در تفسـیر نتایج بسـیار مهم اسـت. به‌عنوان مثال، پایین بودن سـطح اسـترادیول 
غیرکونژوگـه و آلفافیتوپروتئیـن بـه همـراه افزایـش بتـا HCG و Inhibin A دال بـر احتمال 

تریزومی 21 اسـت.

بررسی مستقیم کروموزوم‌های جنینی چگونه است؟
قطعی‌تریـن تشـخیص در مـورد سالمت کروموزومـی جنیـن از طریق کشـت سـلول‌های 
درون مایـع آمنیوتیـک کـه جنیـن در آن قـرار دارد و یـا سـلول‌های مربـوط بـه پرزهـای 
جفتـی اسـت. بهتریـن زمـان بـرای نمونـه گیـری از مایـع آمنیوتیـک هفته‌هـای 14-16 
و بـرای پرزهـای جفتـی هفته‌هـای 12-10 اسـت. عالوه بـر بررسـی‌های کروموزومـی 
می‌تـوان بـا اسـتفاده از سـلول‌های پـرز جفتـی آزمایش‌هـای ملکولـی نیز برای تشـخیص 

بعضـی از بیماری‌هـا انجـام داد.
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آزمایش‌های ملکولی

آزمایش AZF چیست؟
تحقیقـات نشـان داده اسـت کـه بعضـی ژن‌های خـاص بـر روی کرومـوزوم Y نقش مهمی 
در فراینـد تولیـد اسـپرم دارنـد. چنانچـه ایـن ژن‌ها بـه نحوی حذف شـده باشـند، فرایند 
تولیـد اسـپرم با مشـکل روبرو می‌شـود. این مشـکل در کاریوتایـپ دیده نمی‌شـود و برای 
بررسـی آن لازم اسـت آزمایش‌هـای ملکولی بـه روش PCR انجام شـود. چنانچه حذف این 
ژن‌هـا مـورد تأییـد قرار گیـرد، تکه‌برداری برای به‌دسـت آوردن اسـپرم از درون بافت بیضه 

با موفقیـت کمتری همراه اسـت.

آزمایش SRY چیست؟ 
ژن SRY تعییـن کننـده جنسـیت در مـردان اسـت. جهـش در ایـن ژن و فقـدان آن بـر روی 
 )XY( منجـر بـه شـکل زنانـه در افـرادی کـه دارای کاریوتایـپ با فرمـول مردانـه Y کرومـوزوم
هسـتند، می‌شـود. گاهـی جابه‌جایـی قطعـه‌ای از کرومـوزوم Y کـه ایـن ژن بـر روی آن قـرار 
گرفته اسـت با کروموزوم X، منجر به شـکل مردانه با فرمول کروموزومی زنانه )XX( می شـود.

این آزمایش نیز از طریق روش‌های ملکولی و PCR انجام می‌شود. 

نمونه گیری برای آزمایش‌های ملکولی چگونه است؟
بـه لحـاظ آنچـه که بیمـار باید بدانـد نمونه‌گیـری تفـاوت چندانی بـا کاریوتایپ نـدارد. از 
بیمـار خون‌گیـری بـه عمـل می‌آیـد و DNA آن اسـتخراج و بـرای آزمایش مورد اسـتفاده 

می‌گیرد. قـرار 
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چه آزمایش های ملکولی دیگری ممکن است برای زوج نابارور تجویز شود؟
در مـواردی کـه مجـرای وازدفـران که محل عبور اسـپرم اسـت به صورت مـادرزادی وجود 
نـدارد، ممکـن اسـت بررسـی‌های ژنتیکی کـه مخصوص بیماری فیبروز کیسـتیک اسـت، 

درخواسـت شود.
در زنانـی کـه دچـار سـقط مکـرر هسـتند، ممکـن اسـت بررسـی بعضـی از ژن‌هـا کـه در 
ارتبـاط بـا سیسـتم انعقـاد خـون هسـتند، درخواسـت شـود. بـه هرحـال ممکن اسـت در 
جریـان تحقیقـات، ارتبـاط ژن‌هـای خاصـی بـا سـقط یا نازایی کشـف شـود که براسـاس 

وضعیـت بیمـار بـرای وی تجویـز خواهد شـد.

بانک DNA چیست؟
 DNA مولکـول  در  غیر‌طبیعـی  تغییـرات  بـه  مختلـف  بیماری‌هـای  از  بسـیاری  عامـل 
بازمی‌گـردد. لـذا بـرای تحقیق پیرامـون علت بیماری‌ها می‌بایسـت نمونه کافـی از بیماران 
مختلـف در دسـترس باشـد تـا بدیـن وسـیله ضمـن آزمایش‌هـای متعـدد بـر روی آنها به 
علـت بیمـاری پـی بـرد. چنانچـه این‌گونـه نمونه‌هـا از قبـل گـردآوری و در محـل خاصی 
 DNA نگهـداری شـوند، امـکان تحقیـق سـریع‌تر در مورد آنهـا فراهم می‌شـود. بانک‌هـای
بـرای ایـن منظـور تاسـیس می‌شـوند تا بـا کمک افـراد داوطلـب همـواره نمونـه کافی در 
اختیـار محققـان قـرار گیـرد. یقینـا اگر علم پزشـکی تاکنـون در مـورد درمان بسـیاری از 
بیماری‌هـا راه حلـی پیـدا کـرده، حاصل تحقیقـات گذشـته در آن زمینه بوده اسـت. اهداء 
حداکثـر cc10 خـون می‌توانـد راه را بـرای تحقیقـات در زمینـه نابـاروری و موارد مشـابه 

بـاز کند. 
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)PGD/PGS(تشخیص و غربالگري ژنتیکی پیش از لانه‌گزینی
در روشـهای لقـاح آزمایشـگاهی )IVF( و میکرواینجکشـن یـا تزریـق درون سیتوپلاسـمی 
اسـپرم )ICSI( امـکان نمونـه بـرداری از سـلولهای جنیـن در روزهـای اول تشـکیل و قبـل 
از انتقـال آن بـه رحـم مـادر فراهم اسـت. بدیـن ترتیـب میتوان بـا بررسـیهای ژنتیکی بر 
روی سـلول خـارج شـده از جنیـن موردنظـر به عنـوان نماینـده کل جنین به سالمت آن 

پـی برد. 
مطالعـات اخیـر نشـان داده اسـت کـه نیمـی از جنینهـای حاصـل از روشـهای لقـاح 

و  آزمایشـگاهی 
بـه خصـوص میکرواینجکشـن بـه لحـاظ کروموزومی غیرطبیعی هسـتند. شـاید به همین 
علـت میـزان حاملگـی در ایـن روش‌ها در بهترین شـرایط بـه 50 درصد هم نمی‌رسـد. لذا 
بررسـی کروموزومـی جنین‌هـا قبـل از انتقـال بـه رحـم مـادر می‌توانـد به جنین‌شناسـان 
در انتخـاب جنیـن مناسـب بـرای انتقـال کمـک کند، چـرا که با اتـکا به شـکل و کیفیت 

جنین‌هـا، امـکان اطالع از وضعیـت کروموزومـی آنها امکان‌پذیر نیسـت.
کاربـرد دیگـر PGD تشـخیص بیماری‌هـای تک‌ژنـی اسـت. در این‌گونـه مـوارد، روش‌های 
مولکولـی بـه کار گرفتـه می شـود. شـایع ترین مثـال برای ایـن کاربرد، بیماری تالاسـمی 

است.
به طور خلاصه موارد زیر را می توان به عنوان کاربرد روش PGD نام برد:

1. در مواقعـی کـه زوج نابـارور پس از بـه کارگیری مکرر روش‌های کمک بـاروری )حداقل 
سـه بار( موفق به درمان نشـوند.*

2. در مواقعی که سن زن بالای37 سال باشد.*
3. در مواقعی که کاریوتایپ بیمار طبیعی نباشد )مانند جابه جایی یا ترانس لوکیشن(
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4. در مواقعـی کـه بیمـاری وابسـته بـه جنـس مثـل هموفیلـی وجود داشـته باشـد که با 
تشـخیص جنسـیت و انتقال جنیـن دختر می توان از بـروز بیمار در نـوزاد جلوگیری کرد.

5. در سقط‌های مکرر بدون علت مشخص*
6. در بیماری‌های تک ژنی

* در ايـن مـوارد آزمايـش غربالگـري هنگامي صـورت مي‌گيرد كه تعـداد جنين‌هاي بيمار 
زيـاد اسـت و انتخـاب جنين مناسـب بـراي انتقال تنها براسـاس يكفيت ظاهـري جنين‌ها 

امكان‌پذير نباشـد.

استفاده از روش PGD برای بیمار چگونه تجویز می شود؟
در صورتـی کـه بیمـار در یکـی از گروه‌هـای شـش‌گانه فـوق قـرار گیـرد، پزشـک معالـج، 
بیمـار را بـه مشـاور ژنتیـک ارجـاع می‌دهـد. در مشـاوره ژنتیـک ضمـن بررسـی عوامـل 
مختلـف از جملـه علـل موروثـی، کاریوتایـپ، بررسـی سـیکل‌های قبلـی درمـان و غیـره، 
ضـرورت انجـام PGD یـا عـدم آن بـا بیمار در میان گذاشـته می‌شـود و در نهایـت موضوع 

بـه پزشـک معالـج منعکس می‌شـود.
در بعضـي از مـوارد، ماننـد جابه‌جايي‌هـاي كروموزومـي و بيماري‌هـاي ت‌كژني لازم اسـت 
پيـش از شـروع سـكيل درمانـي، آزمايش‌هـاي خاصـي روي نمونه‌هاي خوني انجام شـود.

آیا در روش‌هاي PGD/PGS تمام  کروموزوم‌ها بررسی می‌شوند؟
متاسـفانه بـه دلیـل پـاره‌ای از محدودیت‌ها، بررسـی همـه کروموزوم‌ها امکان‌پذیر نیسـت. 
اما براسـاس تحقیقات به‌عمل‌آمده، مشـخص شده‌اسـت که بررسـی بعضـی از کروموزوم‌ها 
نظیـر کروموزوم‌هـای 13، 18 و 21 بـه میـزان 80-70 درصـد مشـکلات کروموزومـی در 
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جنیـن را  مشـخص می‌کننـد. در روش CGH Array تمـام كروموزوم‌هـا بررسـي مي‌شـوند 
ولكيـن هزينه‌هـاي انجام آن بـه مراتب بالاتر اسـت.

آیـا خـارج کـردن یک یـا دو  سـلول از جنیـن موجب نقایـص مـادرزادی در 
نـوزاد  نمی شـود؟

انجـام نمونه‌گیـری معمولا روز سـوم پـس از لقاح انجام می شـود. در این زمان سـلول‌های 
جنیـن هیچکـدام متمایـز نشـده‌اند و سـلول‌های باقیمانـده بـا ادامـه تقسـیم، جایگزیـن 

سـلول‌های خـارج شـده می‌شـوند و لـذا هیچ‌گونـه نقـص عضوی بـه وجـود نمی‌آید.

چرا پس ازPGD/PGS آزمایش آمینوسنتز لازم است؟
ثابـت شـده اسـت که درصـد بالایـی از جنین‌هـا حالـت موزائیک دارنـد. این بدیـن معنی 
اسـت که هر سـلول جنین ممکن اسـت وضعیت کروموزومی خاص خود را داشـته باشـد 
و در حقیقـت سـلول خـارج شـده در ایـن حالـت نماینده بقیه سـلول‌ها نباشـد. لـذا بدین 
خاطـر و همچنیـن جلوگیـری از خطاهـای احتمالـی در PGD کـه میـزان آن کمتـر از ده 
درصـد اسـت، انجام آمینوسـنتز برای بررسـی تمـام کروموزوم‌هـای جنین ضروری اسـت.

انجام PGD برای کسانی که کاریوتایپ غیرطبیعی دارند، چگونه است؟
در مـواردی کـه بیمـار کاریوتایـپ طبیعـی دارد، صرفـا کروموزوم‌هـای خاصـی بررسـی 
می‌شـوند کـه برای تمام بیماران تقریبا مشـابه اسـت. امـا در مورد بیمارانی کـه کاریوتایپ 
غیرطبیعـی دارنـد، می‌بایسـت براسـاس مشـکل بیمار، شـیوه بررسـی کروموزوم‌هـا تغییر 
کنـد. در PGD بـرای شناسـایی کروموزوم‌هـا از کیت‌هایـی  کـه در اصـل توالـی خاصـی از 
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DNA همـراه بـا یـک نشـانگر رنگـی بـه نـام پروب اسـت، اسـتفاده می‌شـود. ایـن پروب‌ها 
بـرای هـر کرومـوزوم و هر قسـمت از آن نوعی خاص اسـت. لذا براسـاس مشـکل بیمار می 
بایسـت پروب‌هـای خـاص آن انتخاب و به کار گرفته شـود. ممكن اسـت هزینـه خرید این 

پروب‌هـا برعهـده بیمار باشـد.

میزان موفقیت PGD چقدر است؟
در بیمارانـی کـه بـا شکسـت‌های پی‌در‌پـی سـیکل‌های درمانـی روبـرو بوده‌انـد، میـزان 
موفقیـت در مركـز درمـان نابـاروري رویـان تقریبا 25 درصد اسـت کـه این میـزان، با آمار 
منابـع اروپایـی مطابقـت دارد. اینکـه میـزان موفقیـت در ایـن روش از سـیکل‌های بـدون 
PGD کمتـر اسـت، بـه نـوع بیمـاران کاندیـد شـده برای ایـن روش مربـوط اسـت. چرا که 
PGD/ این‌گونـه بیمـاران نسـبت بـه سـایرین، مشـکلات بیشـتری دارند و بـه همین علـت

PGS در مـورد آنهـا انجـام می‌شـود.
در بیمارانـی بـا تشـخیص اختاللات کروموزومـی چنانچـه در آزمايـش PGD جنيـن فاقد 
مشـكل وجـود داشـته باشـد، شـانس حاملگـي موفـق مطابـق بـا بيماراني اسـت كـه فاقد 
اختاللات كروموزومـي هسـتند. بايـد توجه داشـت كه در بيـش از 40 درصد مـوارد اصولا 
در اينگونـه بيمـاران جنيـن فاقـد مشـكل وجود نـدارد و به انتقـال جنين ختم نمي‌شـود.
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