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ARTICLE INFO 

Objective: Array comparative genomic hybridization (Array-CGH) has been 

used in diagnostic laboratories for the evaluation of individuals with intellectual 

disability/developmental delay, autism spectrum disorders, multiple congenital 

anomalies/dysmorphic features, prenatal diagnosis, and products of conception. 

Clinically available whole-genome aCGH can detect unbalanced chromosomal 

rearrangements/abnormalities with coverage of about one probe per 6 kb to one 

probe per 70 kb.  

Materials and Methods: We report the aCGH results of 142 patients referred to 

Sarem Cytogenetic laboratory, Sarem Women's Hospital for cytogenetic analysis 

between 2017 and 2020. They comprised 60 prenatal cases using amniotic fluid, 

52 cases of products of conception, and 30 peripheral blood samples for postnatal 

cases. Chromosome analysis and aCGH were done for most of the referred 

samples. 

Results: Four out of fifty-two aborted fetuses had pathogenic aCGH results 

including; two male fetuses with gain of whole chromosome 21 (compatible with 

trisomy 21), one male fetus with a gain of whole chromosome 9 (compatible with 

trisomy 9), and one female fetus with a pathogenic gain of 78.2 Mb on 

13q13.3q34 and loss of 612 Kb on 20p13p13 which overlap with 175 and 7 

OMIM genes, respectively. The later aborted fetus's karyotype result is 46,XX 

,der(20)t(13;20)(q13;p13) which is originated from the father. Also, five out of 

sixty prenatal amnion fluid's analysis demonstrated pathogenic chromosomal 

abnormalities. Ten out of thirty postnatal peripheral blood samples showed 

abnormal chromosomal aCGH results. 

Conclusion: The results of this report emphasize the importance of the 

combination of classic karyotyping with aCGH in better management of the 

patients. 

 

Keywords: Array Comparative Genomic Hybridization; Abortion Products; 

Prenatal; Postnatal; Chromosome Abnormalities. 
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Evaluation and Report of Array-CGH Utility in prenatal and 

postnatal diagnosis and abortion products referred to a 

Diagnostic Laboratory in Tehran 

 

*  The first two authors equally 
contributed to this work. 

 

 

 [
 D

O
I:

 1
0.

52
54

7/
sj

rm
.6

.3
.1

35
 ]

 
 [

 D
ow

nl
oa

de
d 

fr
om

 s
ar

em
jr

m
.c

om
 o

n 
20

25
-0

8-
20

 ]
 

                               1 / 8

mailto:f_behjati@uswr.ac.ir
http://dx.doi.org/10.52547/sjrm.6.3.135
https://saremjrm.com/article-1-229-fa.html


   فرخنده بهجتي و همكاران 136 

   مجله تحقيقات پزشكي صارم                                                                                                                                                                   دوره 6، شماره 3، پاييز 1400

 

-Arrayدارزیابی و گزارش کاربر

CGH   ر تشخیص پیش از تولد و د

پس از زایمان و محصولات سقط 

آزمایشگاه یک مراجعه کننده به 

 تشخیصی در تهران
 

، ايمان 3نژاد ميکري، رکسانا 2،1*، فهيمه موسوی2،1*فاطمه وندرجب پور

، 1، مژگان کرم نيای فر1، سيما گيتي1، کامران بهادری2،1زادهی باقر

  4،2،1**فرخنده بهجتي

   
وق ، بيمارستان ف(SAFIR) مرکز تحقيقات باروری و ناباروری صارم 1

 .ايران ،تهران ،دانشگاه علوم پزشكي ايران تخصصي صارم،
، (SCRC) پژوهشكده سلولي و مولكولي و سلول های بنيادی صارم 2

 .ايران ،تهران، صارمبيمارستان فوق تخصصي 
 تهران، ايران. جم آبادی،ن -مرکز پاتولوژی و ژنتيک کريمي نژاد 3

 ي،، دانشگاه علوم توانبخشي و سلامت اجتماعمرکز تحقيقات ژنتيک 4

 .ايران ،تهران

 چكيده

 در1(CGH-Array) یا سهيمقا کيژنوم ونيداسيبريروش ه :هدف

 تاخير/ذهني ناتواني دارای افراد ارزيابي برای تشخيصي هایآزمايشگاه

 مادرزادی هایناهنجاری ،2اوتيسم طيف اختلالات رشد و نمو،

 بارداری محصولات و تولد از قبل تشخيص بدشكلي، هایويژگي/متعدد

 باليني قابل دسترس از نظر ژنوم کلArray-CGH . است شده استفاده

 پوشش با را نامتعادل کروموزومي های ناهنجاری/ها بازآرايي تواند مي

 کيلوبايت 70 هر در پروب يک تا بايت کيلو 6 هر در پروب يک حدود

 .دهد تشخيص

 کنندهمراجعه نفر بيمار 142 ازArray-CGH  نتايج ما :هاروش و مواد

 يبررس برای را صارم زنان بيمارستان در سيتوژنتيک آزمايشگاه به

 شامل کنيم. آن هامي گزارش 1399 تا 1396 هایسال در سيتوژنتيک

 هایرآوردهف مورد 52 آمنيوتيک، مايع از استفاده با تولد از قبل مورد 60

 ناليزآ تولد بودند. از بعد موارد برای محيطي خون نمونه 30 و حاملگي

 .شد انجام شده رجاعا های نمونه اکثر برایArray-CGH و ي کروموزوم

-Arrayپاتوژنيک  نتايج مورد 4 شده، سقط جنين 52 هر از :ها يافته

CGH با سازگار) 21 کروموزوم کل افزايش با پسر جنين دو: جمله از 

 با سازگار) 9 کروموزوم کل افزايش با پسر جنين يک ،(21 تريزومي

                                                 
1 Array comparative genomic hybridization 
2 Autism Spectrum Disorders 

  Mb 78.2پاتوژنيک افزايش با دختر جنين يک و( 9 تريزومي

 با ترتيب به که  20p13p13در Kb 612  حذف و  13q13.3q34در

 سقط جنين کاريوتايپ نتيجه. دارند همپوشاني OMIM ژن 7 و 175

 پدر از که است  XX,der(20)t(13;20)(q13;p13),46شده بعدی

 تولد، از قبل آمنيون مورد مايع 60 از مورد 5 همچنين،. گيرد مي منشاء

 30 از نمونه 10تعداد . داد نشان را زا بيماری کروموزومي های ناهنجاری

 کروموزومي نتايج تولد، از بعد محيطي ی خون نمونه

 Array-CGHدادند نشان را غيرطبيعي. 

 کاريوتايپينگ همراهي اهميت بر گزارش اين نتايج :گيری نتيجه

 .دارد اکيدت بيماران بهتر مديريت درArray-CGH با  کلاسيک

 ؛Array Comparative Genomic Hybridization کليدی: کلمات

 ومي.کروموز های ناهنجاری تولد؛ از بعد تولد؛ از قبلمحصولات سقط؛ 

 
 10/06/1400: تاريخ دريافت

 22/06/1400تاريخ پذيرش: 
 دو نويسنده اول به طور يكسان به اين اثر کمک کردند.*

 پروفسور فرخنده بهجتي نويسنده مسئول:**

 مقدمه

 است، وابسته ژنتيكي های تكنيک به شدت به ژنتيكي بيماری تشخيص

 اساسي بازوی دو مولكولي های تكنيک و سيتوژنتيک که ای گونه به

 کلاسيک سيتوژنتيک ميان، اين در. هستند ژنتيک بر مبتني تشخيص

 تصوير دادن نشان نظر از اعتمادترين قابل و ترين قديمي( کاريوتايپينگ)

 مشارکت دليل به. هاست آن تعداد و ها کروموزوم کل از کاملي

 تفكيک قدرت نظر از سيتوژنتيک هایتكنيک ساير مولكولي، هایتكنيک

 هيبريداسيون مانند هستند، برتر کلاسيک سيتوژنتيک به نسبت

 در. Array بر مبتني هایتكنيک و 3(FISH)محل  در فلورسانس

 بر. دارند بالايي عملكرد Array بر مبتني هایتكنيک ،FISHبا  مقايسه

 Array بر مختلفي مبتني هایتكنيک شده،طراحي هایپروب اساس

 اهداف برای معمول طور به  Array-CGHآن ها، ميان از که دارند وجود

 .[3-1]شود مي گرفته نظر در تشخيصي

Array-CGH کاربردهای سيتوژنتيک،-مولكولي تكنيک يک عنوان به 

 /با علت نامشخص ذهني ناتواني با بيماران ژنتيكي آزمايش برای زيادی

 چندين و يا 5(ASDsاوتيسم ) طيف اختلالات ،4(ID/DDرشدی ) تاخير

 قبل تشخيص 6(MCA/DFبدشكلي ) های ويژگي/مادرزادی ناهنجاری

 باليني ژنومي کل CGH-Array .[4]سقط دارد  محصولات تولد و از

 حذف) نامتعادل کروموزومي هایناهنجاری/هابازآرايي تواندمي موجود

 هر در پروب يک تا  Kb 6هر در پروب يک حدود پوشش با را( تكرار يا/و

Kb70 کروموزومي متافاز کاريوتايپينگ حال، اين با دهد. تشخيص 

                                                 
3 Fluorescence Insitu Hybridization 
4 Intellectual Disability/Developmental Delay 

5 Autism Spectrum Disorders 
6 Multiple Congenital Anomalies/Dysmorphic Features 
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کروموزومي متعادل  های گيمسا، ناهنجاری با شده آميزیکلاسيک رنگ

 .[2]را شناسايي مي کند  Mb 4  تقريباً طول با نامتعادل و

 در  Array-CGHنتايج از استفاده و باليني کاربرد موقع به اعتبارسنجي

 مفيد و آموزنده کاملاً کلينيكي مديريت و آينده تشخيصي تصميمات

 و ارزيابي ما هدف ی حاضر، مطالعه در رو، اين از. [8-5]بود  خواهد

 تشخيص در Array-CGH ژنتيكي آزمايش تشخيصي بازده گزارش

 اوتيسم طيف اختلالات رشد و نمو، تاخير/با علت ناشناخته ذهني ناتواني

 ايراني، های متعدد بيماران بدشكلي/مادرزادی های ناهنجاری يا/و

 به 1399 تا 1396 سال از بارداری محصولات و تولد از قبل تشخيص

-Array نتايج اينجا، در. کردند مراجعه صارم سيتوژنتيک آزمايشگاه

CGH  محصولات و تولد از بعد قبل از تولد، شامل بيمار نفر 142برای 

 موارد اين تكنيک در تشخيص بازده که دريافتيم و کرده مطالعه را سقط

 . قرار دارد سطح تولد در بالاترين از بعد

 ها روش و مواد
 بیماران

 1396 سال از صارم سيتوژنتيک آزمايشگاه در نگر گذشته مطالعه ی اين

 ايشگاهآزم به کننده مراجعه مورد 142 مجموع در ما. شد انجام 1399 تا

 Array-CGHآناليز  و سيتوژنتيک بررسي برای را صارم سيتوژنتيک

 از لقب نمونه 60 حاوی شده آوری جمع مورد 142تعداد . کرديم مطالعه

 محيطي خون مورد 30 و جنين سقط محصول 52 آمنيون، مايع از تولد

 رجاعا های فرم اساس بر ی بيماران پرونده از باليني حال شرح. بودند

 بقمطا اقدامات تمام. ژنتيک بدست آمدند مشاوره طول در شده تكميل

 کد) صارم زنان بيمارستان اخلاقي استانداردهای با

 اخلاق کميته ی توسط مطالعه اين. ( بود SRI98102805Fاخلاقي:

Institutional Review Board  (IRBمرکز ) و باروری تحقيقات 

 .شد تائيد صارم علوم آکادمي ،(SAFIR) صارم ناباروری

 کروموزوم تحلیل و تجزیه و سازی آماده

 از استفاده با ها نمونه همه برای کشت عدد سه تولد، از قبل موارد برای

 شد.داده ( انجام Gibco, ref 11269-016) AminoMAXمحيط 

 های پروتكل طبق نيز سقط محصولات و محيطي همچنين، خون

 بود، مناسب ها سلول رشد که زماني. شدند پردازش و کشت استاندارد

-GTG از استفاده با کروموزومي آناليز و شدند برداشت ها کشت

banding نياز، صورت در شد و انجامC-banding  آميزی  رنگ وNOR 

 ميكروسكوپبررسي کروموزومي با استفاده از . گرفت قرار استفاده مورد

 بين و استاندارد های دستورالعمل با استفاده از نتايج و شد انجام

 مورد متافاز 20 حداقل مورد هر برای. گرديد گزارش ISCN7المللي

 به متافاز آناليز تعداد غيرطبيعي، های يافته مورد در و گرفت قرار مطالعه

 MetaSystemsنرم افزار  .يافت افزايش مورد 50

(MetaSystems,Germanyبرای کاريوتايپينگ استفاده شد. فراواني ) 

 های شاخص با و شده بندی طبقه ساختاری و عددی های ناهنجاری

 .گيرد مي قرار بحث مورد آن ها ارجاع

                                                 
7  International System for Human Cytogenomic Nomenclature 

  (Array-CGH) یا سهیمقا کیژنوم ونیداسیبریروش ه

Array CGH از استفاده با SurePrint G3 ISCA V2 8X60K کل 

 Agilentافزار نرم از استفاده با و شد انجام 2 نسخه آرايه اوليگو ژنوم

Cytogenomic   اين. گرفت قرار تحليل و تجزيه مورد 4ورژنArray  

 نزديک بالاتر و Kb 60 پروب کلي ی متوسط فاصله با نقطه 60000 از

 گذاریبرچسب. شد تشكيل هدف گذاری شده بيماری منطقه 400 به

 هایپروتكل طبق سازینرمال و هيبريداسيون ژنومي، DNA استاندارد

 از اسلايدها، تصوير تحليل و تجزيه برای. [9]گرفت  انجام زير استاندارد

 .BlueGnome Ltd) 3.1 نسخه ی ،BlueFuse Multiافزار  نرم

Cambridge CB21 5XE UKپلي مورفيک  هایواريانت. شد ( استفاده

(CNVs)8 شدند حذف بعدی مطالعات از ژن از عاری مناطق و. 

 نتایج

 انجام  Array-CGHو شدند وارد مطالعه اين در مورد 142 مجموع، در

 36.6 آمنيون، مايع نمونه( مورد 60) درصد 42.2 تعداد، اين از. شد

 30) درصد 21.1 و جنين سقط های نمونه محصول( مورد 52) درصد

 (. 1 جدول) بودند محيطي خون های نمونه( مورد

عي در سه گروه قبل از غير طبي  Array-CGHفراواني يافته های: 1جدول 

 تولد و محصولات سقطتولد، بعد از 

Number of 

patients 

 

Type of 

referral 

Total Cases 

(Male : Female) 

Abnormal 

Array-CGH 

Findings 

(Male : Female) 

Prenatal A60 (39:21) A 5 (4:1) 

Products of 

Conception 
A52 (26:26) A 4 (3:1) 

Postnatal A 30 (14:16) A 10 (5:5) 

Total A 142 (79:63) A 19 (12:7) 

 55.6 و( 63/142) زن درصد 44.4 جنسيت، اساس بر بندی تقسيم با

 مورد 19 کنندگان،شرکت همه بين در. هستند( 79/142) مرد درصد

 جمله از  Array-CGHپاتوژنيک نسبتاً  هایيافته دارای( درصد 13.4)

داشتند  کاريوتيپ( درصد 36.8)نفر زن  7 و( درصد 63.2)نفر مرد  12

 8.3) مورد 60 از مورد 5 تر، دقيق نمای يک در(. 4و  3، 2 جداول)

 7.7)مورد  52 از مورد 4 آمنيون، مايع مورد بررسي کروموزومي( درصد

 ی خون نمونه( درصد 33) 30 از نفر 10 و شده سقط جنين( درصد

                                                 
8 Polymorphic Copy Number Variants 
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 نشان را زا بيماری کروموزومي های ناهنجاری تولد، از بعد محيطي

 در 22 و 1 های کروموزوم بلند بازوهای تعادل عدم مجموع، در. دادند

 .است غالب مطالعه اين

 ساله 8 پسر يک ،DiGeorge سندرم دو ،22q غيرطبيعي  مورد ميان در

 Mb 2.6حذف  با ترتيب به بيماری به مبتلا ساله يک دختر يک و مبتلا

 تاييد MLPA توسط DiGeorge سندرم سپس،. يافت شد Mb 2.5 و

 مورد دو ما ،1qغيرطبيعي  کروموزومي موارد بين در (.A1گرديد )شكل 

 پدری منشأ که داديم تشخيص Duplication  1q21.2سندرم با را

 قبل موارد در يكي کروموزومي، جابجايي مورد دو . (B1 )شكل داشتند

 نتيجه اگرچه. شدند مشاهده حاملگي محصولات در ديگری و تولد از

بوده و و  ای هفته 20 پسر جنين که متعلق به قبلي نمونه کاريوتايپ

 مشكوک به حذف ناحيه انتهايي بازوی بلند کروموزوم بود، ولي

 تريزومي و  1q43q44جزئي مونوزومي و بود دقيق  Array-CGHنتايج

  .داشت پدری منشأ که داد نشان را  9p24.3p23جزئي

 

 دوپليكاسيون( B زن DiGeorge( سندرم Array-CGH  Aنتايج : 1تصویر شماره 

1q21.1 مرد 

 به شده سقط ای هفته 20 دختر جنين يک ی بعدی، نمونه مورد در

  Array-CGHو کاريوتيپ نتايج دو هر غيرطبيعي، سونوگرافي دليل

نامتعادل  جابجايي يک که کردند تاييد را يكديگر

(46,XX,der(20)t(13;20)(q13.3;p13 يک با پدری منشاء با 

 بازوی و 13 کروموزوم بلند بازوی بين متعادل ظاهرا متقابل جابجايي

 2تائيد شدند )شكل  XY,t(13;20) (q13;p13,46) 20 کروموزوم کوتاه

A ،B  وC.) مكرر سقط دليل به و بودند دخترخاله و پسرخاله که زوجي 

 داد نشان Array-CGH نتايج .کردند مراجعه خود ای هفته 20 جنين

 OMIMبودند )  1q21.1دوپليكاسيون سندرم دارای والدين دو هر که

number: 12475شكل ،  B1.)  

 نتايج سيتوژنتيک يک جنين سقط شده از ازدواج فاميلي و پدرش.: 2تصویر شماره 

A مونث( کاريوتايپ جنين Bکاريوتايپ پدر ) C نتيجه )Array-CGH دوپليكاسيون 

 13q13.3q34کروموزوم 

 

 بحث

 ،(ID/DD) ناشناخته ينيبال تيريو مد يآگه شيبهتر، پ صيتشخ یبرا

ASDs   ايو MCA/DFبوده و   یضرور يكيژنت صينقا يي، شناسا

. با [10]باشند  يم ازيوضوح مورد ن نيبالا و با بهتر ييبا کارا ييهاکيتكن

و  صيتشخ یبرا يكيژنت یها کياز تكن يبياوقات، ترک يحال، گاه نيا

 یهاروش يصيقدرت تشخ يابيارز ن،ياست. بنابرا ازين موردبهتر  دييتا

 نيدر انتخاب بهتر توانديم -یابه صورت منطقه- يدر فواصل زمان يفعل

 .باشد ديمف یبعد ی دهيچيموارد پ یبرا يصيتشخ كرديرو

 و  ID/DD ،ASDs را در Array-CGH کيما قدرت تكن نجا،يا در

MCA/DFمارانياز ب يبرخ یقبل از تولد و محصولات باردار صي، تشخ 

 صيکه در مجموع بازده تشخ ميافتيرا مورد مطالعه قرار داده و در يرانيا

 8.33بعد از تولد،  يطيخون مح یهانمونه یدرصد برا 33.33روش  نيا

حاصل  یهانمونه یدرصد برا 7.69قبل از تولد و  یهانهنمو یدرصد برا
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 ديگزارش تأک نيا جينتا گران،يد یهاافتهياز سقط است. مطابق با 

به  توانديم Array-CGH با يسنت نگيپيوتايکار بيکه ترک کنديم

را با دقت  یماريب يكيکمک کند تا اساس ژنت ينيبال کيمتخصصان ژنت

 ند.ده صيتشخ یشتريب

  ID/DD،ASDs یبرا Array-CGH کل صيگزارش، بازده تشخ نيا در

 ريسا صيبازده تشخ یدرصد بود که در محدوده  MCA/DF 13.4 و

 یبرا صيبازده تشخ نيبهتر .[11. 10]درصد( بود  35تا  5.3مطالعات )

نمونه  یبرا صيبازده تشخ نيدرصد و کمتر 33بعد از تولد  ینمونه ها

حال، با استفاده از  نيدرصد بود. با ا 7.7سقط شده  نيجن یها

ما،  يدر مطالعات قبل Array-CGH و  FISH،MLPA نگ،يپيوتايکار

درصد و  19تا  12.5 يذهن يبا ناتوان يرانيا مارانيب یبرا صيبازده تشخ

 DiGeorge deسندرم صيبا تشخ يرانيا MCA مارانيب یدرصد برا 16

novo[12،9] دپژوهش حاضر بو جي، مشابه با نتا.  

 ريز حذف ها و ريز دوپليكاسيون ها یهاافتهي نيشتريب ن،يتوجه به ا با

 ريتحت تاث يکروموزوم یهاافتهيبدون  de novo مطالعه، موارد نيدر ا

 يهمخوان هاافتهي ريبودند که با سا ينيدر والد يعيرطبيغ ايو  ينيبال

 يعيرطبيغ يمورد کروموزوم 19مورد از  6وجود،  ني. با ا[14. 13]نداشت 

 کيو  یمورد با منشاء پدر 5داشتند که  ينيدرصد( منشأ والد 31.6)

 ID/DD،AS ذکر است که اگرچه انيبودند. شا یمورد منشاء مادر

شود، اما  جاديمادر ا يپوکسيمانند ه يتوسط عوامل مختلف توانديم

 بر علت یاديز ريتأث يكروسكوپيم ريز يکروموزوم یهایناهنجار

ID/DD، ASDs و MCA/DF  ن،ي. بنابرا[16. 15]دارند CGH-Array

 ريحال، تفس نيباشد. با ا يمطالعه م نيآل در ا دهيا يصيتست تشخ کي

 ييزا یماريب صيبوده و تشخ زيچالش برانگ اريبس يتنوع تعداد کپ

تعداد ژن  ژهي، به وOMIM یحذف ها و تعداد ژن ها ريتحت تأث شتريب

با توجه به  ن،ياست. بنابرا طقهحساس به دوز و نه اندازه من یها

 و  ID/DD، ASDs و بر اساس علت ناهمگن بودن ديجد یهاافتهي

MCA/DFمهم نامشخص ممكن است در  یهاافتهيمجدد  يابي، ارز

 .[5] باشد یضرور ندهيآ

 یبرا ييها تيمحدود یدارا   Array-CGHکيبه ذکر است که تكن لازم

ها( بوده و  يمتعادل )مانند وارونگ يکروموزوم یها یناهنجار صيتشخ

درصد در نمونه ها  20کمتر از  نييسطح پا سميموزائ صيتشخقادر به 

مطالعه، حجم کم نمونه با  نيا گريد یهاتي. به علاوه، محدود[17] ستين

 ينيبال یهانگر و دادهگذشته يناهمگن در هر گروه، طراح مارانيب

در  شتريب ينيبال یهاداده یآورحجم نمونه و جمع شيمحدود بود. افزا

و کاربرد  يصيبازده تشخ يابيارز ،یبعد يزمان یبا فاصله ها يمطالعات

 MCA/DF و  ID/DD ،ASDمارانيب یرا برا کيتكن نيا ينيبال

 .بخشديمبهبود  حيتوض رقابليغ

 یریگ جهینت
مطالعه  نيا گران،يو مطابق با د ينيبال تيرياهداف مد یبرا جه،ينت در

 كرديرو کيتواند به عنوان  يم Array-CGH کرد که شنهاديپ

 حيتوض رقابليغ MCA/DF و ID/DD، ASD یدرجه اول برا يصيتشخ

روش  کيتواند  ياوقات نم يرسد که گاه يحال، به نظر م نيباشد. با ا

مانند  يكيژنت یها کيتكن ريسا لكهمستقل باشد، ب يصيتشخ

 .است ازيمورد ن قيدق صيتشخ اي دييتا یبرا زين کيکلاس نگيپيوتايکار

 و تشکر ریتقد
کنند.  يمطالعه تشكر م نيشرکت در ا یبرا مارانياز همه ب سندگانينو

مرکز  زيزنان صارم و ن مارستانيب کيتوژنتيس شگاهياز کمک پرسنل آزما

 ي. از تمامميکمال تشكر را دار ینجم آباد-نژاد يميکر کيو ژنت یپاتولوژ

. ميزنان صارم سپاسگزار مارستانيبه ب ماريپزشكان بابت ارجاع ب

مطالعه با  نيندارند. ا يتضاد منافع چيکنند که ه يسندگان اعلام مينو

 .زنان صارم انجام شد مارستانيب يمال تيحما

 سندگانینو مشارکت
F.B.، F.V.R و F.M. داده ها،  يابيو ارز یمطالعه، جمع آور يدر طراح

  .I.Bو .F.B .مشارکت داشتند یآمار ليو تحل هيو تجز سينو شيپ هيته

کار  تيمسئول .R.K و .I.B.، F.B. طرح بودند نيا يمسئول نظارت کل

، .K.B .را بر عهده داشتند جينتا ليو تحل هيو تجز يشگاهيآزما

S.G.،M.K  يكيو مشاوره ژنت ينيبال نهيمعا ماران،يب یمسئول جمع آور 
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 دقبل از تول در گروه Array-CGH يافته های غير طبيعي :2جدول  

Gender and age Array Results Size of Gain/Loss Pathogenicity Based on ACMG 
Karyotype 

Results 
Reasons for Referral & Possible 

Follow Ups 

F,26w 

Arr (GRCh37) 22q11.21 

(18230460_21561514)x3 (Overlaps with 50 

OMIM genes) 

Gain   of 3.3 Mb Pathogenic 
46,XX 

 

Abnormal sonography 

Fetus:26 w 

Mother:30 y 

M, 12w 

Arr(GRCh37) 22q11.21 

(21081260_21561514)x1 (Overlaps with 9 

OMIM genes) 

Loss    of 480 Kb 

Likely pathogenic compatible with 

microdeletion of A A22q11.21q11.21 

 

 46,XY 

 

Abnormal sonograph. 

Fetus:12 w 

Mother:27 y 

M, 18w 

Arr (GRCh37) 13q12.12 

(23566962_24910743)x3, (X,Y)x1 (Overlaps 

with 8 OMIM genes) 

Gain   of 1.3 Mb 

Likely pathogenic. Compatible with 

microduplication of A13q12.12 

 

 46,XY 

Abnormal sonograph. 

Normal male child was born 

Fetus: 18 w 

Mother: 31y 

M, 20w 

Arr (GRCh37) 1q4344 

(242638796_249212668)x1 (Overlaps with 

22 OMIM genes) 

 

Arr (GRCh37) 9p24.3p23 

(211086_10218576)x3 (Overlaps with 34 

OMIM genes) 

 

Loss    of 6.57 Mb 

 

Gain   of 10 Mb 

Pathogenic 

Compatible with partial monosomy of 

1q43q44 and partial trisomy 

A9p24.3p23 

46,XY,?1q44 

Increased risk of chromosomal 

abnormality in sonography 

Fetus: 20 w 

Mother: 29y 

Fetus was Expired 

M, 16w 

Arr (GRCh37) A15q13.3 

(31972646_32438A943)x3 (Overlaps with 

one OMIM gene, CHRNA7) 

 

Gain    of 466 Kb 

 
Uncertain significance  46,XY 

Former offspring and one of parents 

(father) had this abnormality 

Fetus had been aborted 

Former oligo Array CGH study of 

offspring. 

Fetus: 16 weeks 

Mother: 33y 

 در گروه بعد از تولد Array-CGH يعيطب ريغ یها افتهي: 3جدول 

Gender and age Array Results Size of Gain/Loss Pathogenicity based on ACMG Karyotype Results 
Reasons for Referral & possible 

Follow ups 

M, 33y 

 

Arr(GRCh37) Yq12 

(59031421_59335913)x2 

(Overlaps with 3 OMIM genes) 

Gain of 304.5 Kb on 

Yq12q12 

 

Uncertain significance 46,XY,add(15)(p13) Recurrent abortions, 32y 

M, 8y 

Arr(GRCh37) 22q11.21q11.21 

(18894835_21505417)x1 

(Overlaps with 44 OMIM genes) 

Loss of 2.6 Mb 
Pathogenic 

DiGeorge syndrome 
Not Done Heart defect, 8 y. MLPA confirmed 

M, 14y 

Arr(GRCh37) 

15q13.3(32260104_32426869)x3 

(Overlaps with 1 OMIM genes, CHRNA7) 

Arr(GRCh37) 

16q24.3(89807374_89864425)x1 

(Overlaps with 1 OMIM genes, FANCA) 

Arr(GRCh37) 

Yp11.2(6839085_7430343)x2 

(Overlaps with 3 OMIM genes, PRKY, 

TBL1Y, DFNY2) 

Gain of 167 Kb 

 

Loss of 57 Kb 

 

 

Gain of 591 Kb 

Uncertain significance " Intellectual Disability 

F, 1d 

Arr(GRCh37) 22q11.21q11.21 

(18894835_21440514)x1 

(contains 43 OMIM genes) 

Loss of 2.5 Mb 
Pathogenic 

DiGeorge syndrome 
" 

Dysmorphic features 

MLPA confirmed. Fetus with left kidney 

agenesis, polydactyly, cleft palate, ASD 

F, 2d 

Arr(GRCh37) 14q13.3q21.1 

(37553056_42776040)x1 

(Overlaps with 6 OMIM genes) 

Loss of 5.22 Mb 

Pathogenic 

Compatible with monosomy of 

14q13.3q21.1 

" 
Ambiguous genitalia, ichthyosis and ear 

deformity 

F, 33y 

Arr(GRCh37) 1q43 

(240716738_243218573)x3 

(contains 9 OMIM genes) 

Arr(GRCh37) 15q11.2 

(22765628_23217514)x3 

(Overlaps with 4 OMIM genes) 

Gain of 2.5 Mb on 

1q43q43. (Maternal 

origin.) Gain of 452 

Kb on 15q11.2q11.2 

Uncertain significance 

Microduplication on 1q43q43 
" 

Oligo-Array-CGH mother: Gain on 

1q43q43 

M, 34y 

Arr(GRCh37) 1q21.1q21.2 

(146507518_147824207)x3 

(contains 18 OMIM genes) 

Gain of 1.32 Mb. 

(Parental origin.) 

Pathogenic 

1q21.1 Duplication syndrome 

(≠612475) 

" First cousin marriage 

F,32y 

Arr(GRCh37) 1q21.1q21.2 

(146507518_147824207)x3 

(Overlaps with 18 OMIM genes) 

Gain of 1.32 Mb on 

1q21.1q21.2. 

(Parental origin.) 

Pathogenic 

1q21.1 Duplication syndrome 

(≠612475) 

" 

Mother of a fetus with imbalance on 

1q21.1q21.2 and multiple congenital 

anomalies detected in sonography 

M, 6y 

Arr(GRCh37) 9p24.2p24.3 

(2049845_3497979)x3 

(Overlaps with 5 OMIM genes) 

Gain of 1.4 Mb 

 

Likely pathogenic 

Compatible with microduplication of 

9p24.2p24.3 

" Intellectual Disability 

F, 43 

Arr(GRCh37) Xp22.31p22.31 

(6628264_7491648)x3 

(Overlaps with 2 OMIM genes) 

Gain of 863.4 kb Uncertain significance " Intellectual Disability 

 در گروه محصولات سقط Array-CGHيافته های غير طبيعي  :4 جدول
 

Gender and age 
Array Results Size of Gain/Loss Pathogenicity based on ACMG Karyotype Results 

Reasons for Referral & possible 

Follow ups 

M, 21w 
Arr (GRCh37) 

21q11.2q22.3(15485037_48090288)x3 

Gain of whole 

chromosome 21 

Pathogenic 

Trisomy 21 
47,XY, +21 Products of Conception 

Trisomy 21 47,XY, +21 
Products of 

Conception 

Pathogenic 

Trisomy 21 
47,XY, +21 " 

M, 16w 
Arr(GRCh37) 

21q11.2q22.3(15485008_48090317)x3 

Gain of whole 

chromosome 21 

Pathogenic 

Trisomy 9 
47,XY, +9 " 

Trisomy 21 47,XY, +21 " Pathogenic 
46,XX,der(20)t 

(13;20)(q13;p13)pat 
" 
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