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Background and Objective: Infertility is a major health problem affecting 10-15% 

of couples globally. Genetic factors such as chromosomal abnormalities are one of 

the major causes of infertility and spontaneous abortions. The aim of this study was 

to establish the chromosome abnormality and chromosomal variants' rate amongst 

couples referred for reasons of infertility and subfertility to the Cytogenetics 

laboratory of Sarem Women’s hospital in Tehran between 2006 and 2017. 

Material and methods: In this study, a total number of 6514 patients were referred 

for chromosomal investigation. The mean age of referral female and male patients 

were 30 and 34 years, respectively. Referral reasons included infertility, recurrent 

abortions, and unsuccessful Assisted Reproductive Technologies (ARTs). 

Heparinized peripheral blood was obtained. Cytogenetic investigation was carried 

out using standard techniques. GTG high resolution banding technique was used  

and 20-50 metaphase spreads were studied. CBG, NOR banding, and FISH 

investigation were carried out if necessary.  

Results: The overall chromosome  abnormality  rate  was  5.28   percent    (344   out 

of 6514). The cytogenetic results for these referral couples are as follows: 66 

(19.1%) patients had a numerical chromosome abnormality including sex 

chromosomes and marker chromosomes. 120 (34.9%) patients had structural 

chromosome abnormalities. 158 (46%) patients had mosaicism with different cell 

lines.70 (1.07%) patients had an inversion of chromosome 9. 

Discussion and Conclusion: Cytogenetic investigation in patients with infertility 

and subfertility is critical as a first line genetic investigation. The findings of 

chromosome abnormality are of great value in the better management of the patients. 
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 ،یهمراه با نابارور  مارانيبررسي سيتوژنتيكي ب

 یکمک بارور یمكرر و شكست در روشها سقط

صارم  مانیزنان و زا مارستانيارجاع شده به ب

 1396تا  1385در تهران بين سال های 
 

،  1، اکرم عبدی1، ایمان باقری زاده 1فهيمه موسوی  * 2و 1 فرخنده بهجتي

انسيه ، 1دخانچي، عاطفه   2جعفر مهرابي سيساخت،  1رحبي پور-فاطمه وند

، 1کامران بهادری ،1ليلا شجرپور ،1فاطمه مقدسي ،1رقيه واحدی ،1قدمي

 1ابوطالب صارمي
 

صارم، بيمارستان فوق تخصصي صارم،  یو نابارور یبارور قاتيمرکز تحق 1

  رانیتهران، ا ران،یا يدانشگاه علوم پزشك
 رانی، تهران، ايو توانبخش يستی، دانشگاه علوم بهزکيژنت قاتيمرکز تحق 2

 
 

 چكيده

در سطح جهان را  نيدرصد از زوج 10-15در حدود  ینابارور مقدمه:

از  يكی يکروموزوم یهایبه مانند ناهنجار يكيگرفتار کرده است. عوامل ژنت

مطالعه  نیباشد. در ا يم یخودبه خود یو سقط ها ینابارور يعلل اصل

نابارور و کم بارور ارجایي   یزوجها نيدر ب يکروموزوم یهایناهنجار زانيم

 1396و  1385 یسالها يم طزنان صار مارستانيب کيتوژنتيس شگاهیمابه آز

 بررسي شد.
بيمار نا بارور و یا کم بارور به جهت بررسي  6514تعداد  :ها روشمواد و 

کروموزومي مراجعه کردند.ميانگين سني زنان و مردان مراجعه کننده به 

سال بوده است. دلایل مراجعه شامل ناباروری، سقط  34سال و  30ترتيب 

مي باشد.خون   (ART)مكرر و شكست در استفاده از روشهای کمک باروری

مع آوری شده و با استفاده از تكنيک های استاندارد محيطي هپارینه شده ج

بندینگ با رزولوشن بالا، آناليز  GTGسيتوژنتيكي بررسي شدند .  تكنيک 

گستره متافازی و در صورت لزوم از  تكنيک های رنگ آميزی  15-50

CBG،NOR و روش FISH .استفاده شد 

بطور کلي ميزان ناهنجاری های کروموزومي در زوجين نابارور  :ها یافته

زوج نابارور( بوده است. ناهنجاری های  6514مورد در  344درصد ) 5.28

ناهنجاریهای  %(  با 19.1) 66کروموزومي این زوج ها بدین قرار است: 

ارکر ها تعدادی کروموزومي که شامل کرووزوم های جنسي و کروموزوم م

         158( دارای اختلالات ساختاری کروموزومي، %34.9) 120هستند، 

 ميباشند. 9( با وارونگي کروموزوم %1.07) 70%( دارای موزائيسم و  6)

 

آناليزهای سيتوژنتيكي در بيماران نابارور ویا کم بارور در گيری: نتيجه 

خط اول بررسي های ژنتيكي این افراد قرار دارند. یافته های ناهنجاری های 

  .کروموزومي در مدیریت بهتر بيماران بسيار ارزشمند است
 

وش ناباروری، سقط های مكرر، نارسایي زودرس تخمدان، ر ها:واژه کليد

های کمک باروری روش های کمک باروری،بررسي سيتوژنتيكي، اختلالات 

 کروموزومي

 

 20/06/98: تاریخ دریافت

 14/08/98تاریخ پذیرش: 
 فرخنده بهجتينویسنده مسئول: *

 

 مقدمه

به عدم باروری بعد  (WHO)ناباروری طبق تعریف سازمان بهداشت جهاني 

از گذشت یكسال بدون استفاده از روش های جلوگيری کننده باروری گفته 

% )به طور ميانگين  16.7% الي  3.5مي شود و تخمين زده شده است که 

%( از زوج ها در سرتاسر جهان دارای مشكلات باروری مي باشند. ناباروری  9

د که در مردان و زنان تحت یک اختلال پيچيده و با هتروژني بالا مي باش

            تاثير فاکتورهای ژنتيكي فراواني ایجاد مي شود. بر طبق 

American Society of Reproductive Medicine  یک سوم از موارد

به دليل فاکتورهای ناباروری در مردان، یک سوم دیگر به دليل فاکتورهای 

ل ترکيبي از فاکتورهای ناباروی در زنان و یک سوم باقي مانده به دلي

% از  30الي  25ناباروری در زنان و مردان مي باشد. با این حال حدودا در 

زوجين هيچ علت مشخصي یافت نمي شود و تحت عنوان ناباروری 

ایدیوپانيک شناخته مي شوند. علت بسياری از موارد ناباروری ایدیوپاتيک 

 .]1[احتمالا ژنتيكي مي باشد

و زنان به دو فرم اوليه و ثانویه تقسيم بندی مي شود.  ناباروری در مردان

فرم اوليه ساختار یا فيزیولوژی سلول های جنسي را تحت تاثير قرار مي 

دهد و باعث توقف رشد و نمو سلول های جنسي شده که در نهایت باعث 

مرگ سلولي مي شود. ناباروری اوليه در زنان شامل نارسایي زودرس 

ان پلي کيسيتيک، اندومتریوز و ميوما است. ناباروری تخمدان، سندرم تخمد

اوليه مردان باعث مختل شدن اسپرماتوژنز شده و با مشكلات در تعداد، 

 . ازطرفي]2[مورفولوژی و یا مرگ و مير غيرعادی اسپرم در ارتباط است 

ناباروری ثانویه به دليل نقایص ژنتيكي سندروميک و یا سيستمي مانند 

ی، غدد درون ریز و یا متاوليكي رخ مي دهد. سندرم های نقایص رشدو نمو

 Xژنتيكي که درمردان ویا زنان باعث ناباروری مي شوند شامل سندرم 

شكننده، سندرم کارتاژنز، دیستروفي ميوتوني، سندرم نونان، آنمي فالكوني، 

آنمي سلول داسي شكل، تالاسمي بتا و غيره مي باشند. از جمله اختلالات 

مطرح دیگر مي توان به اختلالات رشد جنسي، اختلالات دیسژنز 

توليدمثلي، هيپوگنادوتروپين هيپوگنادیسم و سندرم کالمن، دستگاه 

 فرخنده بهجتي و همكاران 188
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لي مبهم و عدم حساسيت آندروژن و فقدان مادرزادی دو طرفه تناس

نقایص غدد درون ریز شامل اختلال در سنتز و . ]2[وازدفران  اشاره کرد 

 CYP1A2و  CYP17 ،CYP21متابوليسم استروئيد به دليل جهش در 

مي باشد. همچنين نقایص متابوليكي متنوع و جهش ژني در مسير توليد 

باعث اثرات سمي شده که منجر به ناباروری ثانویه در  انرژی ميتوکندریایي

 .]2[مردان و زنان مي شود 

از منظر دیگر، از جمله فاکتورهای ناباروری در مردان و زنان شامل اختلالات 

ایمنولوژیكي، اختلالات غدد درون ریز، چاقي، بيماری های عفوني، 

اکتورهای ژنتيكي ترومبوفيلي، ناهنجاری های مشاهده شده در گامت ها و ف

      مي باشد.کليه فاکتورهای ژنتيكي به ناهنجاری های کروموزومي، 

)حذف شدگي ها و مضاعف شدگي ها(،  DNAواریانت های تعداد کپي 

اختلالات تک ژني، بيماری های کامپلكس و چند عاملي و اختلالات اپي 

ری های ژنتيكي تقسيم بندی مي شود. در بين فاکتورهای ژنتيكي، ناهنجا

کروموزومي بسيار مورد توجه اند زیراکه مي توانند باعث شكست در باروری، 

سقط های مكرر و شكست در استفاده از روش های کمک باروری در زوج 

های نابارور شوند. ميزان ناهنجاری های کروموزومي در افراد نابارور بين 

است.  %0.6% مي باشد درحاليكه ميزان آن در جامعه  14.3الي  3.95

بيشترین ناهنجاری های کروموزومي دیده شده در مردان نابارور شامل 

ناهنجاری های تعدادی ) مانند سندرم کلاین فلتر(، جابه جایي های متعادل 

کروموزومي، وارونگي های کروموزومي، مارکر کروموزوم ها، جابه جایي های 

ناهنجاری های  مي باشند. همچنين، از عمده ترین Xکروموزوم  –اتوزومي 

کروموزومي مشاهده شده در زنان نابارور مي توان به ناهنجاریهای تعدادی 

،جابجایي های اتوزومي با X مانندسندرم ترنر،حذف های کروموزوم 

اشاره کرد. مطالعات سيتوژنتيكي در بيماران نابارور و کم بارور   Xکروموزوم

برای مشخص کردن ميزان و نقش ناهنجاری های کروموزومي در این 

بيماران انجام شده است. هدف اصلي از مطالعه حاضر نيز، تخمين فراواني 

            و نوع ناهنجاری های کروموزومي در زوج های بارور و کم بارور

                                     تهران عه کننده به بيمارستان زنان واقع در شهرمراج

 .]1،2،3،4،5[مي باشد

 

 هاو روش مواد
ه بيمار مراجعه کننده به آزمایشگا 6514در این مطالعه مقطعي تعداد 

يكي سيتوژنتيک بيمارستان زنان صارم واقع در تهران جهت بررسي سيتوژنت

ایت وارد شدند. قبل از ورود به مطالعه، رض 1396الي  1385طي سال های 

 3242 مرد و 3272نامه آگاهانه از همه زوج های نابارور گرفته شده است. 

کت زن مورد مطالعه قرار گرفته است. ميانگين سني در مردان و زنان شر

فراد اسال مي باشد. معيار ورود  30سال و 34کننده در مطالعه، به ترتيب 

ي گروه نابارور: خانمي به مدت  یكسال عليرغم داشتن رابطه جنس برای

ا علت منظم و بدون استفاده از وسایل پيشگيری از بارداری، برای گروه  ب

مورد و گروه مراجعه کننده با شكست در  2سقط مكرر: سقط بيش از 

 و IVFشكست در روشهایي از جمله  استفاده از روشهای کمک باروری،

ICSI د. مي باش 

به منظور انجام مطالعات سيتوژنتيكي لنفوسيت های خون محيطي در 

محيط کشت حاوی فيتوهماگلوتينين انكوبه و کشت شدند . سپس با روش 

های سيتوژنتيكي استاندارد آناليز شدند. بدین صورت که در ابتدا سلول 

 RPMI 1640 (PAN, GERMAN)های خون محيطي در محيط کشت 

 μg/ml 10و   (GIBCO, USA)%  20غني شده با سرم جنين گاوی 

درجه سانتي گراد و  37در دمای  (GIBCO, USA)فيتوهماگلوتينين 

ساعت به سلول ها  72تحت شرایط استاندارد کشت شدند. بعد از گذشت 

افزوده شده و سپس آن سلول ها هاروست و  (GIBCO, USA)کلسميد 

ند. به جهت بررسي کيفيت متافاز و هسته گستره های متافازی تهيه شد

ها، کروموزوم ها در ميكروسكوپ فاز کنتراست مشاهده شدند. بعد از طي 

بندینگ انجام شد. حداقل وضوح  GTGبر روی کروموزوم ها  agingمرحله 

 500باند بود و برای اناليز های ساختاری جزئي تر  400در نظر گرفته شده 

گستره  20ه شد. برای هر فرد بيمار حداقل باند در نظر گرفت 800الي 

گستره متافازی از دو نمونه  100متافازی و در موارد مشكوک به موزائيسم 

خون جداگانه مورد بررسي کروموزومي قرار گرفت. و در صورت لزوم از  

استفاده شد. تفسير  FISH و روش CBG،NORتكنيک های رنگ آميزی 

 International System forهاد همه کاریوتایپ ها مطابق با پيشن

Human Cytogenetic Nomenclature (ISCN) .انجام شد 

 
 

 
 

 یافته ها

بيمار نابارور و کم بارور مراجعه کننده  6514آناليز سيتوژنتيكي بر روی 

بيمار مشاهده  6514بيمار از  344انجام و ناهنجاری های کروموزومي در 

بيمار دارای بازآرایي های ساختاری  120(. از این ميزان 1شد )جدول 

بودندو در این بين جا به جایي های کروموزومي دوطرفه به عنوان شایع 

ترین بازآرایي ساختاری شناسایي شد. از دیگر بازآرایي های ساختاری دیده 

شده حذف ها، وارونگي ها، کرووزوم حلقوی و ایزو کروموزوم مي باشند 

بيمار نيز با ناهنجاری های تعدادی  6514ز بيمار ا 66(. همچنين، 1)جدول 

در کروموزوم های اتوزومي و جنسي و مارکر کروموزوم مشاهده شدند. 

بيمار با رده های سلولي موزائيک مختلف یافت شدند. وارونگي  158بعلاوه، 

بيمار  70به عنوان یک پلي مورفيسم کروموزومي شایع، در  9کروموزوم 

 (1مشاهده شد. )جدول 

درصد ناهنجاری های کروموزومي در گروه مردان وزنان  2دول شماره در ج

 مقایسه شده است.

درصد ناهنجاری های کروموزومي دیده شده در سه  3در جدول شماره 

          4شماره  گروه بيماران مورد مطالعه ليست شده است.در جدول

مورد ناهنجاری های کروموزومي شایع دیده شده در سه گروه بيماران 

نيز کليه پلي مورفيسم های  5مطالعه ليست شده است. در جدول شماره 

 کروموزومي شایع مشاهده شده آورده شده است.
 

 

 

 189صارم در تهران  مانیزنان و زا مارستانيارجاع شده به ب یکمک بارور یمكرر و شكست در روشها سقط ،یهمراه با نابارور  مارانيبررسي سيتوژنتيكي ب 



 7  همراه وازوپرویامعرفی یک مورد اختلال رشد جنین بهـــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــ  ــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــ
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ناهنجاری های کروموزومی مشاهده شده در بیماران نابارور، دارای . 1جدول 

سابقه سقط مکرر و دارای سابقه شکست در استفاده از روش های کمک 

 باروری.

 

 در گروه مردان وزنان یکروموزوم یها ی( درصد ناهنجار2جدول 

Female male  

3242 3272 N. 

205 

(%6.32)  

139 

(%4.25)  
Chromosome 

abnormalities 

 

( درصد ناهنجاری های کروموزومی مشاهده شده در بیماران 3جدول 

    نابارور، دارای سابقه سقط مکرر و دارای سابقه شکست در استفاده از 

 روش های کمک باروری

ART 

Referrals 

Recurrent 

Abortions 

Referrals 

Infertile 

Referrals 
 

19.390 

(%4.9)  

121.3356 

(%3.6)  

204.2768 

(%7.4)  
Chromosome 

abnormalities 

 

 

 ( لیست ناهنجاری های کروموزومی شایع مشاهده شده در در 4جدول 

 
 

The most observed chromosome abnormalities 

Recurrent Abortions 

Referrals 

Infertile Referrals ART 

Failure 

Referrals 

46,XY.t(14;18)(q13;q21,31) 

46,XX,der(14;15)(q10;q10) 

45,XX,der(13;21)(q10;q10) 

46,XX,t(12;18)(q15;q21.3) 

46,XX,t(2;10)(q23;q25.2) 

46,XX,t(5;10)(q35;q24) 

46,XY,t(3;5)(p14;p15.1) 

46,XX,t(11;22)(q23;q11.2) 

45,XY,der(13;14)(q10;q10),i

nv(9)(p11q13) 

46,XY,t(11;18)(p15.1;q23),in

v(9)(p11q13) 

45,XX,der(14;15)(q10;q10) 

46,XX,t(5;22)(p13;q11.2) 

46,XY.t(5;16)(q35.1;p11.2) 

46,XX,t(10;14)(q24;q32) 

46,XX,t(1;3)(q32;q13.2) 

46,XX,t(12;14)(p11.21;q21),i

nv9(p11;q13) 

46,XY,t(9;22)(q22;q13) 

46,XX,t(8;22)(q24.1;q11.21) 

46,XY,t(16;22)(q22.1;q11.23

) 

46,XY,t(2;14)(q33;q32.1) 

46,XX,t(2;12)(q24.2;'q24.31) 

46,XX,t(3;15)(q29;q22.3) 

46,XY,t(1;11)(q42.1;q14.2) 

46,XY,t(1;7)(q44;p11.2) 

46,XY,t(10;15)(q25.2;q22.3) 

46,XY,t(11;16)(p15.3;p13.11

) 

45,XX,der(21;22)(q10;q10) 

46,XY,t(1;14)(p36.1;q32.33) 

46,XY,t(7;9)(p13;p24) 

46,XX,t(6;9)(q21;p24) 

46,XX,t(11;13)(q23;22) 

46,XX,t(16;19)(q24.3;p13.13

) 

46,XX,t(3;9)(p23;q32) 

46,XX,t(2;10)(p21;q26.1) 

46,XY,t(1;20)(q36.1;q13.1) 

46,XX,t(4;11)(q35.1;q23.3) 

46,XX,t(3;5)(q29;p15.1) 

46,XX,t(6;13)(p21q23;p13q1

2) 

46,XY,t(8;18)(p11.2;q11.2) 

46,XX,t(2;15)(p11.1;q26.3) 

46,XX,t(6;13)(q25.3;q24.3) 

46,XX,t(16;20)(q24;P11.2) 

46,XX,inv(3)(q21q23) 

46XY,inv(12)(q13.3q24.31) 

46,XY,inv(5)(p15.1q32) 

46,XY,inv(1)(p13q21.2) 

46,XY,inv(11)(p11.2q13.3) 

46,XY,inv(11)(p13q21) 

46,XX,inv(8)(p21.1q11.21) 

46,XY,inv(Y)(p112q11.23) 

46,XY,inv(1)(p36.1q44) 

46,XX,inv(6)(q21q25.1) 

46,XX.inv(2)(p11.2q13) 

46,XX,inv(8)(q21.2q24.1) 

46,XY,inv(12)(p13.3q13.1) 

46,XY,+mar 

45,X,dic(X;22)(q22;p1

2) 

46,XX,t(6;8)(p21.1;q22

.1),inv(9)(p11.2q13) 

45,XX,rob(13;14)(q10;

q10) 

46,XY,t(7;16)(p15;q11.

2),inv(2)(p11.2q13) 

46,XY,t(2;14)(q33;q24.

1) 

46,XX,t(8;9)(q22.1;q34

.1) 

46,XY,t(7;11)(q34;q13.

5) 

46,X,t(Y;17)(q11.23;p1

3.3) 

46,XX,t(14;19)(q24.3;q

13.31) 

46,XY,t(3;19)(q25;q13.

1) 

46,XY,der(13;14)(q10;

q10) 

46,XY,t(18;19)(p11.2;p

13.3) 

46,XY,t(11;16)(p15.3;p

13.11) 

46,XY,t(3;5)(q27;p13) 

46,XX,t(6;9)(p21.1;q11

) 

46,XX,t(X;9)(q22.1;q2

2.1) 

46,Y,der(x)(q28)mat 

46,XX,t(1;15)(p36.1;q1

5) 

46,XY,t(9;16)(q22;q22

) 

46,XX,t(2;12)(q11.2;q2

4.1) 

46,XY,t(6;12)(q25;q22

) 

46,XX,t(1;2)(q41;q11.2

) 

46,XX,t(4;10)(q33;q24.

1) 

46,XY,t(11;22)(q23;q1

1) 

 

46,XY,inv(5)(q13.3q35

.3) 

46,XX,inv(2)(p13q31.1

) 

46,XY,inv(19)(p13.1q1

3.42) 

46,XX,inv(12)(p11.2q1

3) 

46,XY,inv(2)(p11.2q13

) 

46,XY,inv(1)(p31.3p33

) 

46,XX,inv(4)(q31.1q33

) 

46,XX.inv(1)(p32.3p34

.3) 

46,XY,inv(7)(p14.2p22

.1) 

46,XX,inv(7)(q21.2q22

) 

46,X,inv(Y)

(p11.1q11.2

3) 

47,XXY 

46,XY,t(1;6

)(q42;p23) 

Infertile or sub fertile patients from 1385-1396 

Referral reason 

Recurrent 

Abortions 

 
3356 

(%51.5) 

Infertility 

 

2768 
 ( 42.5% ) 

ART Failure 

 

390 
 ( 6% ) 

Chromosomal 
Abnormality 

121 204 19 

Structural 
abnormalities: 

   

-Translocations 57 27 

1 

46,XY,t(1;6)(q42
;p23) 

-Inversions 16 14 
1 

Inversion (y) 

-Ring/deletions: - 4 - 

Numerical  

abnormalities 
- 

47,XYY: 1 

47,XXY:54 

47,XXX:2 

45,X:4 

47,XXY:1 

-Chromosome 

Marker (+mar) 
3 1 - 

Mosaicism 45 97 16 

Inversion (9) 41 22 7 

 فرخنده بهجتي و همكاران 190
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46,X,inv(Y)(P11.2q11.

23) 

 

46,X,del(X)(q24) 

46,XY,r(21)(p13q22) 

46,Xi(X)(q10) 

 

47,XXY 

47,XXX 

47,XYY 

45,X 

 

 

 

( لیست واریانت های شایع کروموزومی مشاهده شده در بیماران 5جدول 

   نابارور، دارای سابقه سقط مکرر و دارای سابقه شکست در استفاده از 

 روش های کمک باروری.

 
 

  بحث

بيمار نابارور و کم بارور مراجعه کننده به  6514در این مطالعه مجموعا 

بيمارستان زنان صارم واقع در تهران، مورد مطالعه آزمایشگاه سيتوژنتيک 

بيمار، دلایل مراجعه به ترتيب   6514سيتوژنتيكي قرار گرفتند. از بين 

% شكست در روش های  6% ناباروری و  5/42% سقط های مكرر،  5/51

کمک باروری مي باشد.  این درحالي است که درصد یافته های ژنتيكي  

% ، شكست  2/8مشاهده شده در بيماران مراجعه کننده به علت ناباروری 

% است. در گروه  8/4ر % و سقط های مكر 7/6در روش های کمک باروری 

دارای ناهنجاری کروموزومي  %3.6بيماران با سابقه سقط های مكرر، 

% با اختلالات ساختاری کروموزومي  60.3شناسایي شدند که از این بين، 

% ناهنجاری تعدادی  2.5% وارونگي(،  13.2% جابه جایي و  47.1) 

    اهده شد.%  موزائيسم مش 37.2کروموزومي ) مارکر کروموزوم( و 

% بيماران نابارور دیده شد که  7.4ناهنجاری های کروموزومي تنها  در 

%  22% اختلالات تعدادی کروموزومي و  30.4% موزائيسم،  47.5 شامل

%  2% جابه جایي و  3.2% وارونگي،  6.9اختلالات ساختاری کروموزومي )

يماران دارای % ب 4.9رینگ کروموزوم و حذف های کروموزومي( مي باشند. 

سابقه شكست در روش های کمک باروری دارای اختلالات کرووزومي بودند 

% ناهنجاری ساختاری کروموزومي و  10.5% موزائيسم،  84.2که شامل 

% ناهنجاری تعدادی کروموزومي هستند. بنابراین موزایيسم شایع ترین  5.3

ه به علت اختلال کروموزومي دیده شده در بين بيماران مراجعه کنند

ناباروری و شكست در استفاده از روش های کمک باروری مي باشد. در 

حالي که در بيماران دارای سابقه سقط مكرر، بيشترین اختلال ژنتيكي 

% و سپس موزائيسم با  60.3مشاهده شده ناهنجاری های ساختاری با 

 % مي باشد. از جمله شایع ترین اختلالات ساختاری کروموزومي در 37.2

بيماران نا بارور و با سابقه سقط های مكرر وارونگي و جابه جایي ها در 

کروموزوم های اتوزومي مي باشد. درحالي که ناهنجاری ساختاری و تعدادی 

مورد با اختلال ساختاری  6بيمار نابارور ) 10کروموزوم های جنسي تنها در 

ار با سابقه بيم 3مورد با اختلال تعدادی کروموزومي(،  4کروموزومي و 

بيمار با سابقه سقط  1شكست در استفاده از روش های کمک باروری و 

 مكرر مشاهده شد.

      ميباشند که به عنوان 9%( دارای وارونگي کروموزوم  1.07) بيمار 70

 پلي مورفيسم در جامعه شناخته شده است.

 از زنان ناهنجاری کروموزومي داشتند. درگروه %15.5مردان و   9.5% 

نابارور، ناهنجاری تعدادی گروه مردان و موزائيسم در گروه زنان و در گروه 

 سقط مكرر گروه زنان ناهنجاری های کروموزومي  بيشتری داشتند.

واریانت های کروموزومي چه در کروموزوم های اتوزومي و چه در کروموزوم  

ا سابقه های جنسي در هر سه گروه دیده مي شوند و در این ميان، بيماران ب

   شكست در استفاده از روش های کمک باروری  بيشترین تنوع را در 

 واریانت های کروموزومي نشان مي دهند. 

یافته های این مطالعه در حالي است که در مطالعات مشابه دیگر انجام شده 

الي  %1.3نرخ شيوع ناهنجاری های کروموزومي در بين زوجين نابارور بين 

           ه است. دليل این تنوع را مي توان به تفاوت در % متغير بود 13.1

همچنين بر اساس مطالعات، .]6،7،8،9،10[معيار های ورود در پژوهش دانست 

در بين بيماران نابارور، سقط های مكرر دارای بيشترین درصد ناهنجاری 

کروموزومي هستند که با نتایج مطالعه حاضر نيز هم خواني دارد. بر خلاف 

را در بين بيماران  13/14برابری جا به جایي  2فته یک مطالعه، که فراواني یا

، در مطالعه حاضر تنها ]6[نابارور نسبت به جمعيت عادی گزارش کرده بودند

در یک بيمار دارای سابقه سقط مكرر و یک  13/14دو مورد جا به جایي 

       رصد بيمار نابارور مشاهده شده است. به علاوه، در این مطالعه د

The most observed chromosomal variants 

Recurrent Abortions 

Referrals 

Infertile 

Referrals 

ART Failure 

Referrals 

9qh- 

1qh+ 

16qh+ 
19cqh+ 

1qh+/yqh+ 

22s+,19h+ 
1qh+,yqh- 

18qh+(cen+) 
21s+,21Nor+ 

13s+ 

21Nor+,s+ 
1qh+,14s+ 

21s+ 22s+ 

15s+ 
13s+,15stk+ 

1qh+,13qh-,14nor+ 

  22stk+ 
Fra(3)(p14.2) 

9qh- 

22ps+,14ps+S 
14ps+ 

22PS- 

Yqh+ 

16qh=,9qh+ 

21stk+/16qh+ 
22stk- 

13stk-/9qh- 

1qh+ 
13stk+ 

14stk+ 
fra(10)q25 

1qh+ 

,13STK+ 
22PS+ 

22ps- 

15stk+ 
15ps- 

Yqh+,15PST 

Yqs 
21pss 

15stks- 

13PSS 
21STK+ 

14pss 

21ps++ 

21s+ 

16qh+ 

1qh+ 
16qh+/yqh+ 

9qh+ 

9qcph+ 
22s+ 

22s+,21s+,15s+ 
16qh+,21s+ 

1qh+,22p+,16qh+ 

16qh+,14NOR+ 
13s+ 14s+ 

Yqh- 

14s- / 22stk+ 
15stk+ 

22ps+ 

1qh+1qh+/13ps+ 
9qh- 

15pst 

9qh-/14pss/16qh+ 
1qh-,inv(9)(p11q13) 

13PSS 

15STK+ 
21PSS 

14pSS,15STK+ 

14PSTK+,14PS-

,15PSTK+,22PS- 

22pst 

13stk- 
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ناهنجاری های تعدادی کروموزومي در بين بيماران مورد مطالعه پایين بوده 

مورد بيمار با سندرم کلاین فلتر شناسایي شده است در  2است و در کل 

حالي که سندرم کلاین فلتر جزو شایع ترین علل اختلالات کروموزومي در 

در یافته حاضر، نرخ بالای مورد دیگر مورد توجه  .]11[مردان نابارور مي باشد

موزایيسم در بيماران نابارور مراجعه کننده مي باشد. طبق نتایج یک مطالعه، 

برابر بيشتر از دیگر زنان  4نرخ موزایيسم در زنان دارای سابقه سقط مكرر 

، ولي در این مطالعه، بيشترین درصد موزایيسم در بين زوجين [6]مي باشد

ک باروری و کمترین نابارور با سابقه شكست در استفاده از روش های کم

درصد موزایيسم در زوجين دارای سابقه سقط مكرر دیده مي شود. احتمالا 

دليل این اختلاف در یافته ها به دليل معيار های ورود و خروج و تفاوت 

 درجامعه مورد مطالعه انتخاب شده مي باشد.

بر اساس مطالعات انجام شده، فراواني اختلالات کروموزومي در زوجين با 

% مي باشد که ميزان در مطالعه  12% الي  1.23ابقه سقط مكرر بين س

% است و بنابراین نتایج های حاضر در رنج گزارش شده قرار  3.6حاضر 

همچنين در بيشتر یافته ها، ناهنجاری های ساختاری کروموزومي  .]12[دارد

 شایع ترین علت ژنتيكي در بين زوجين با سابقه سقط مكرر مي باشد و این

صرفا در دو مطالعه ناهنجاری  .]12[مورد نيز با یافته های حاضر مطابقت دارد

و یا ميزان ناهنجاری ساختاری و  ]13[تعدادی کروموزومي فراوان تر بوده

 .]14[ناهنجاری تعدادی کروموزومي یكسان بوده اند

نكته قابل توجه دیگر این است که در مطالعات مشابه انجام شده اکثرا به 

% یافت شده  100، الي  0.6ورفيسم های کروموزومي با فراواني بين پلي م

برخي مطالعات همراهي  .]12[در بين زوجين نابارور نيز اشاره شده است

ودر   ]15،16[احتمالي بين واریانت های پلي مورفيک و ناباروری نشان دادند

نابارور یک مطالعه فراواني بالای واریانت های پلي مورفيک در بين بيماران 

در  .]16[%( گزارش شده است 13.4%( در مقایسه با گروه کنترل ) 19.4)

این مطالعه نيز واریانت های پلي مورفيک متنوعي در هر سه گروه بيماران 

نابارور مشاهده شده است و جالب تر آنكه این واریانت های پلي مورفيک 

های کمک  در بين زوجين نابارور با سابقه شكست در استفاده از روش

 باروری فراوان تر و با تنوع بيشتر دیده مي شود.

 

 نتیجه گیری

اران در نهایت یافته های این مطالعه که حاصل از بررسي سيتوژنتيكي بيم

هر تهران شنابارور و یا کم بارور مراجعه کننده به بيمارستان زنان صارم در 

ابارور نمي باشد، تاکيد مضاعفي بر اهميت مطالعات سيتوژنتيكي در بيماران 

رار دارد. و کم بارور قو یا کم بارور در خط مقدم علت یابي بيماران نابارور 

ی زیراکه با شناسایي اختلالات کروموزومي هزینه های درماني پيشنهاد

ا احتمال یبرای بيماران نابارور و کم بارور مي تواند کاهش چشمگيری یابد و 

ته ای تولد فرزد دارای اختلالات کروموزومي را کاهش یاید. برای مثال دس

    ر از وموزومي با روش های درماني غياز بيماران نابارور با ناهنجاری کر

 روش های کمک باروری روتين تحت درمان قرار گيرند.
 

ران پزشكاني که بيما کليه متخصصان و بدینوسيله از تشکر و قدردانی:

وژنتيک از پرسنل آزمایشگاه سيت به آزمایشگاه سيتوژنتيک ارجاع دادند، را

 .مداری قدرداني را و تشكرهای ارجاعي کمال  بيمارستان صارم وخانواده

 

 

( مرکز IECاین طرح مورد تایيد کميته اخلاق ) تاییدیه اخلاقی:

 تحقيقات باروری و ناباروری صارم قرار گرفت

 

 در این مطالعه تعارض منافع وجود نداشت. تعارض منافع:

 

 یو نابارور یبارور قاتيمرکز تحق يمال يبانيطرح با پشت نیا :مالی منابع

 صارم انجام پذیرفت.
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