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 ده يچک
باشد. يمتفاوت م اريها در افراد مختلف بسيماريو روند ب شيدايبه طور واضح نشان داده است که پ کيولوژيو ب يپزشک ديعلوم جد

هر شخص، منحصر به فرد  کيمتفاوت بوده و ژنت گريبه شخص د ياز شخص يماريب ياست که اساس مولکول نيمطلب ا نيا ليدل
 يپزشک و کيعلم ژنت واحد به طور متفاوت پاسخ دهند. يبه درمان مارانيوجود دارد که ب ياديز اريامکان بس نيباشد. بنابرايم

 کند.يم فايا يانسان نقش مهم يزندگ تيفياست که در بهبود سلامت و ک ينينو يهايآوراز علوم و فن يکي يو مولکول يسلول
 يپزشک شرفتيشود. با پيمحور شناخته مفرد يزشکامروزه به عنوان پ يمولکول يو پزشک کيو درمان با ژنت يريشگيپ کرديرو

 هايماريب نيکه چگونه ا نيو ا هايماريخود به ب يدر مورد احتمال ابتلا ترشيافراد جامعه جهت کسب اطلاعات ب يمحور تقاضافرد
 ماريخود فرد ب يکيژنت يهايژگيمنحصر به فرد و بر اساس و يکه  بتوان با روش درمان يامرحله يعني ه؛يدر مراحل اول توانيرا م

محور و فرد ي، پزشککيژنوم يمبان است تا علاوه بر نيبر ا يسع يمقاله مرور ني. در اافتيخواهد  شيدرمان را آغاز کرد، افزا
توان به يم ديجد يهايآورپرداخته شود. از جمله فن زين محورفرد يمورد استفاده در پزشک يهايآورآن به فن مرتبط با فيتعار
ژنوم انسان اشاره کرد  ندهينسل آ يابييتوال نيچنو هم زتراشهير اي هيآرا زير يآورجهش در ژنوم مانند فن صيتشخ يهايرآوفن

هدفمند، موجب توسعه و  يبا دارورسان يمولکول صياند، بلک با ادغام تشخر کردهترا بهتر و راحت يمولکول صيکه نه تنها تشخ
 .دانشده زيفردمحور ن يپزشک شرفتيپ

  
 يمولکول يپاتولوژ، يمولکول يهاصيتشخفنون  ،يآورمحور،  فنفرد يپزشکهاي کليدي: واژه

 

 مقدمه
ژنوم انسان با هدف  يابييتوال يپروژه ۱۹۹۰در سال 

که  ميعظ يپروژه نيژنوم شروع شد. ا يکل يمحتوا يابييتوال
و  يبرجسته در علم پزشک داديرو کيتحت عنوان 

. ديرس انيبه پا ۲۰۰۳در سال  شوديشناخته م يشناسستيز
 DNA يآن توال ياست که ط ينديکل ژنوم فرآ يابييتوال

و  با استفاده از   شوديم ييفرد  شناسا  کيموجود در ژنوم 
 يماريب باشنديم معمول، پزشکان  قادر يصيتشخ يهاشيآزما

 [.۲،۱] دهند صيفرد مبتلا را تشخ
که حاصل  يو اجتماع يعلم يهاشرفتياز تمام پ جدا

 يپزشک باشد،يدرک ما از ژنوم انسان و تنوع آن م شيافزا
انداز . چشمروديبه شمار م هاشرفتيپ نيترفردمحور از مهم

از آن به  يحداقل بخش قابل توجه ايکل ژنوم فرد  يبررس

در مورد درمان،  يريگميو تصم يفرد يهاينيبشيمنظور انجام پ
 ياست. به دنبال دسترس زيجذاب و چالش برانگ اريبس يموضوع
 يو پزشک يانسان کيژنت ينهيژنوم انسان و تحول در زم يبه توال
دست از به نانيجهت اطم يمتنوع يليتکم يهايفنآور ک،يژنوم

 کيژنتيهر فرد، اصلاح اپ يهاآوردن اطلاعات در مورد ژنوم
 يبررس يپروتئوم و متابولوم برا پتوم،يو مشتقات آن در ترنسکر

از  کياست. هر وجود آمده افراد به يماريب ايسلامت  تيوضع
با  بيکه در ترک کنديرا فراهم م ياطلاعات ها،يفنآور نيا

 يابيدر ارز ،يطيمح يهامحرک يابيو ارز ينيبال يهاداده
در  يريگميو تصم ينيبال تيريمد ييو راهنما يخطرات فرد

 [.4،۳] کمک خواهد کرد هامورد آن
قبل  ماريتک ژن افراد ب يابييهدفمند توال ليو تحل هيتجز

 يصيابزار تشخ کيانسان به عنوان  يابييتوال يپروژه لياز تکم
 يهامحدود به ژن يتست نيحال چن نياست. با ا شدهياستفاده م
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شناخته  پيفنوت کيکه مربوط به  باشديشده م ييکاملاً شناسا
در دسترس  زيشاهد آن ن ينيبال شيآزما نيچنشده است و هم

 Next Generation ندهينسل آ يابييتوال يهاي. فنآورباشديم

Sequencing (NGS)  کامل اگزوم يابييشامل توال Whole 

Exome Sequencing (WES)  کامل ژنوم يابييو توال 
Whole Genome Sequencing (WGS) هيتجز دهدياجازه م 

ها برود و در ها فراتر از تعداد انگشت شمار از ژنداده ليو تحل
 يابييتوال ياابزاره ني[. ا6،5] رديانجام پذ يترسطح گسترده

که در  يمارانيب اياند گرفته که مورد مطالعه قرار يمارانيدر ب
اند به طور مانند سرطان با شکست مواجه شده يماريدرمان ب

در درک  ياقابل ملاحظه شرفتيبه کار برده شده است و پ يفعال
 مارانيدرمان و نظارت ب ص،يتشخ ،يماريب يولوژيزيپاتوف

جهت  نيچنهم يتوال نييتع يرهاابزا ني[. ا7] است حاصل شده
ناشناخته در کودکان و بزرگسالان  يهايماريب ليو تحل هيتجز
افراد سالم مورد  يکيژنت ليپروفا ليو تحل هيجهت تجز راًيو اخ

گرفت،  جهينت توانيم ني[. بنابرا8] رديگيم استفاده قرار
را جهت کمک به پزشکان  يمهم ارينقش بس يکياطلاعات ژنت
 فايا هايماريو درمان بهتر ب صيتشخ ،ينيبشيپ يو محققان برا

 توانديم زين ندهينسل آ يابييتوال يهايفنآور نيچنو هم کنديم
 رييو داروها تغ هايمارياز ب ياريکشف و درمان بس قياز طر

رو به نياز ا .دينما جاديفردمحور ا يدر استفاده از داروها يکل
 کيژنت ينهيزم رژنوم انسان و تحول د يتوال به يدنبال دسترس

جهت  يمتنوع يليتکم يهايفنآور ک،يژنوم يو پزشک يانسان
هر فرد،  يهاژنوم دست آوردن اطلاعات در مورد از به نانياطم

پروتئوم و  پتوم،يو مشتقات آن در ترنسکر کيژنتياصلاح اپ
وجود  افراد به يماريب ايسلامت  تيوضع يبررس يمتابولوم برا

 کنديرا فراهم م ياطلاعات ها،يفنآور نياز ا کياست. هر  آمده
 ،يطيمح يهامحرک يابيو ارز ينيبال يهابا داده بيکه در ترک

 ينيبال تيريمد ييو راهنما يخطرات فرد يابيدر ارز
ها کمک در مورد آن يريگميو تصم يروش درمان يسازيشخص

 [.۱۰،۹کرد ] خواهد
 هايفردمحور با استفاده از فنآور يمهم پزشک ياهيپا اصول

از  يمقاله برخ نيکه در ا شوديم حاصل ريز يکردهايو رو
 [:۱۱،۳] شوديشرح داده م ترشيها بآن

تک  سميمورفيپل پيژنوت ژهيبه و ،يمولکول صيخ. تش۱
 يدينوکلئوت
 نظارت بر درمان ژهيبا درمان، به و صيدغام تشخ. ا۲
 يهاو استفاده از داده يابيارز يبرا کيوانفورماتيب. ۳

 يوتکنولوژيمختلف ب

 راتيي)تغ کيکاربرد ژنوم يکه به بررس کيفارماکوژنوم. 4

DNA نيچنو هم RNA)  ريتأث نيچنهم، توسعه دارودر کشف و 
 [.۱۲] پردازديدر پاسخ به دارو م يکيعوامل ژنت

   کيفارماکوپروتئوم. 5
مطالعه  يبرا کيکاربرد متابولوم ک،يفارماکومتابولوم. 6

و درمان  صيجهت توسعه تشخ ومارکرها،يکشف ب ،يماريب
 [.۱۳] باشديم

 يپزشک و يمولکول صيدر تشخ کيپروتئوم کاربرد
 محورفرد

شده  ليتشک کسيوام نياز دو بخش پروتئ کيپروتئوم
اشاره دارد که  يتکنولوژ ۱۰۰به حدود  باً يتقر کسياست. ام
 ۱در شکل  محور استفرد يها مربوط به توسعه پزشکهمه آن
ها  يماريب يدر مطالعه  کسياوم ياز دستاورد ها يبه برخ

 نيپروتئ کيکدکننده  يکيژنت ي. کشف توالاشاره شده است
 ينيبشيپ يبرا ييبه تنها کينوکلئ دياس يهايتوسط فنآور

. مطالعات در ستيمناسب ن نيئپروت يستيز تيماه اياندازه 
را  يسيرونو يکيژنت انيب توانديم (mRNA) امبريپ RNA سطح

 mRNA يتنها مقدار نسب ل،يو تحل هيتجز  نيکند اما ا يابيارز

 نيپروتئ يو مقدار واقع کنديم يرا رمزگذار نياست که پروتئ يا
امر،  نينشان دادن ا يکند. براينم يريگدر بافت را اندازه

است.  افتهيتوسعه  نيبر پروتئ يمبتن يمتعدد يهايتکنولوژ
از  يدر جهت درک همگان کيپروتئوم ينهيدر زم قاتيتحق

 راتييعملکرد، تغ يستگيشا ب،يتخر زانيسنتز محصول، م زانيم
 ريبا سا يکيزيو تعاملات ف يپس از انتقال، انتشار درون سلول

 کيمعمول پروتئوم ي[. توال۱4] شوديسلول انجام م يهامؤلفه
 :است ريبه شرح ز
 انيوت در بتفا ←ژل  زيآنال ← نيپروتئ هيتجز ← نمونه

 ک،يوانفورماتيب يهاستميس يتوال ليو تحل هيتجز ← نيپروتئ
 .ندينمايرا منسجم م ينيبال يهاکه داده

بوده و  نيپروتئ انيب يبرا يديکل  (2D GEL)يتکنولوژ
جهان  اتصال ژنوم و يبرا يروش انتخاب يجرم يسنج فيط

گروه  کيبه عنوان  کيپروتئوم يهايفنآور است. يپروتئوم
[. اگر ۱6] شونديدر نظر گرفته م يمولکول صيمشخص در تشخ

 يباديبر اساس آنت کيپروتئوم يهاياز فنآور يچه برخ
اشتباه گرفته  کيمونولوژيا يهاشيبا آزما دينبا ماا باشديم

توده در سطح  يغربالگر ليباعث تسه کيشوند. پروتئوم
شکاف در  جاديو ا کيژنت يغربالگر ليجهت تکم ينيپروتئ
 کيپروتئوم يهاداده نيچن. همباشديم يمولکول يپزشک

فراهم  شرفتينظارت در پ يرا برا ينيبال ينشانگرها تواننديم
 [.۱۹-۱7] کنند
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   [۱0]دستاورد های اومیکس در مطالعه بیماری ها .۱شکل 

 
 يدر پزشک زتراشهير اي هيزآراير يو کاربرد فنآور نقش
 فردمحور
 تراشهزير اي (Microarray) هيزآراير يفنآور

(Microchip)  از  ياتا اطلاعات گسترده کندينه تنها کمک م
زودهنگام  صيتشخ بلکه در ميرا درک کن ياطلاعات ژنوم

دهنده ياري زيخاص ن ييپاسخ افراد به دارو ينيبشيو پ يماريب
و ادغام  يسازاستاندارد ليمشکلات از قب ي. اگرچه برخباشديم
 يروش هيزآراير يوجود دارد، فنآور يکيسوابق الکترون اب

 يهاکاربرد در مراقبت يکارآمد، مقرون به صرفه و فردمحور برا
 [.۲۰] باشديانسان م يبهداشت
 راتييتغ يدانشمندان را در بررس هازتراشهير اي هاهيزآراير

. دهنديم ياريژن به طور هم زمان  يدر تعداد فيظر اريبس
 ايفعال  يهااز ژن يعکس فور کيروش  نيهنگام کار با ا

 انيب ماريفرد ب يهاسلول اي يعاد يهاکه در سلول ييهاژن
فرد سالم  يهابافت ايکه سلول  ي. هنگامندينمايم هيته شونديم

 جاديژن ا انيب يالگوها شونديم سهيشناخته شده مقا مارانيبا ب
را  هايماريتا شدت ب سازديکه دانشمندان را قادر م شونديم

درمان مورد  يبرا تواننديرا که م ييهاکرده و ژن يبندطبقه
از  توانيگونه م ني[. ا۲۱] ندينما ييشناسا رند،يهدف قرار گ

فردمحور  يهاجهت توسعه درمان هازتراشهير اي هاهيزآراير
 يبرا هازتراشهيمربوط به ر يفنآور ياستفاده کرد. تعداد

، PCR on A Chip وجود دارد که شامل: زين ينيبال يکاربردها
Gene Profiling array  وampliChip CYP450 باشديم 

[۲۲.] 
 فردمحور يدر پزشک زتراشهير يکاربرد فنآور

کشف و توسعه دارو شامل:  عيسر DNA يابييتوال
و  ي، طراحHigh-Throughput داروها به روش يغربالگر

 ينيبال شاتيآزما يبندطبقه
 
 
 

کشف و  ،يکيژنت ي: غربالگريمولکول صيتشخ يهاروش
ها، پاتوژن ييشناسا ،يارث يهايها، ناهنجارجهش يابيرد

 .سرطان صيسرطان، تشخ ينيبشيپ ،يمولکول يشناسسرطان
 ،يژن يبردارها، نقشهژن يي: شناساکيفارماکوژنوم

  سميمورفيپل يابيکشف و رد ،يژن انيشناسنامه ب
 ماريب ياطلاعات ژنوم رهيذخ يبرا يدينوکلئوت تک

 يفناور يکاربردها ريسا شتريجهت اطلاعات ب[. ۲۳،۱۰،۳]
 ذکر شده است. ۱فردمحوردر جدول  يدر پزشک زتراشهير

 
 فردمحور یدر پزشک زتراشهیر یکاربرد فناور .۱جدول 

[3,۱0,64,65] 
 

Rapid DNA sequencing 

Drug discovery and development 

High-Throughput drug screening 

Design and stratification of clinical trials 

Drug safety: applications in pharmacogenetics 

Toxicogenomic 

Clinical drug safety 

Molecular diagnostics 

Genetic screening 

Detection of mutations 

Inherited disorders 

Identification of pathogens and resistance in 

infections 

Molecular oncology 

Cancer diagnosis 

Pharmacogenomics 

Gene identification 

Gene expression profiling 

Detection of single nucleotide polymorphisms (SNPs) 

For storage of the patient’s genomic information 

Integration of diagnosis and therapeutics 
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 فردمحور يدر پزشک (NGS) ندهينسل آ يابييتوال نقش
سلامت است که  يهااز مراقبت يانهيفردمحور زم يپزشک

 يپزشک نيچنهم .باشديو رشد م شرفتيبه سرعت در حال پ
 يکيو ژنت ياست که در آن از مشخصات مولکول يفردمحور علم

ها سلامت آن تيريمد کردنيشخص اي يسازژهيجهت و افراد
 يداخل يهاتيچون محدودهم يبي. وجود معاشودياستفاده م

و  يريپذکيسرعت و تفک ،يريپذاسيمق ،ياتيعمل اندر تو
نسل  اول سبب کندشدن  يابييتوال يهاها در روشنهيهز

 .شده بود ازيمورد ن يعات اساسلامحققان به اط يدسترس
که  باشدينوآورانه م يکرديرو ندهينسل آ يابييتوال

 کرديرو نيخود قرار داده است. ا ريرا تحت تأث يکيمطالعات ژنت
مربوط به  يهاميهر فرد تصم يکيژنت ليپروفا يکه با ارائه

در  کنديم تيرا هدا يماريو درمان ب صيتشخ ،يريشگيپ
نقش  جيرا يفردمحور و پزشک يپزشک نيارتباط ب يبرقرار

را  يبهداشت يهامراقبت يايمزا نيچن. همکنديم فايرا ا ييسزاب
[. ۲4] رسانديرا به حداقل م يماريبه حداکثر و خطر ابتلا به ب

و  صيتشخ ندهينسل آ يابييتوال ياز استفاده از فنآور شيپ
و با  ليو تحل هيتجز نيچند قياز طر يماريب کي يآگهشيپ
را به صورت  يابييلتوا NGS .بود ريپذبالا امکان يهامتيق

طور  را به يتوال هاونيليم يو هزاران و حت دهديانجام م يمواز
 يابيي. توالکنديم ديکم تول ينهيزمان با سرعت بالا و هزهم

کامل اگزوم و  يابييکامل ژنوم، توال يابييشامل توال ندهينسل آ
 NGS .باشديم (Targeted Sequencing) هدفمند يابييتوال

 يرساختيز يرهايمس ،يکيژنت يهايماريمنجر به کشف علل ب
 يباعث توسعه نيچنو هم ديجد يهاجهش ييو شناسا ديجد

از جمله  .[۲6،۲5شده است ] يپيو فنوت يکيروابط ژنت
کاربرد آن در   NGSبه روش يتوال نييتع يکاربردها

 يانواع مارکرها ييباشد که امکان شناسايم کسيفارماکوژنوم
امر منجر  ني. ادکنيدر پاسخ به دارو را فراهم م ليدخ يکيژنت

روش به  نيشود. ايم ماريشخص ب يبرا حيدارو صح زيبه تجو
 ديمزمن که با يهايماريافراد مسن و افراد با ب يبرا ژهيو

زمان مصرف کنند، حائز از داروها را به صورت هم ياريبس
 [.4۱] است تياهم

 مار،يفردمحور در بهبود مراقبت از ب ياستفاده از پزشک يبرا
 ينحوه ها،يماريب يارث يبا الگو ييپزشکان جهت آشنا

 افتنيو  يکيژنت يهاشيآزما يلهيوسبه ينيبال صيتشخ
شکل . ننديبب يآموزش کاف يستيبر ژن با يمبتن ديجد يهادرمان

فرد  يدر پزشک ندهينسل آ يابي يتوال يها نقش يبه برخ ۲
 .محور اشاره دارد

 

 

 [۱0]محور ردف ینده در پزشکینسل آ یابیینقش توال .۲شکل 
 

 هايماريب صيدر تشخ  NGSاز استفاده
 ييشناسا ،يپزشک صيعمده در تشخ يهاياز نگران يکي

. شونديم يناهنجار جاديکه باعث ا باشديم ييهاها و جهشژن
 ياديزودهنگام تعداد ز صيها، تشخهنگام جهشزود ييشناسا

. امروزه با توجه به سازديم ريپذرا امکان هاياز ناهنجار
زودهنگام  صيتشخ ،يبهداشت يهامراقبت يبالا يهانهيهز
و  يقلب يهايماريسرطان و ب صيتشخ ،يکيژنت يهاينجارناه

مربوط به  يهانهيهز يريبه طور چشمگ توانيم يعروق
 که امر نيگزارش ا نيرا کاهش داد. نخست يبهداشت يهامراقبت

 يکيژنت يهايناهنجار صيتشخ يبرا توانديم NGS يفنآور
در دانشگاه  Shendure توسط گروه رد،يمورد استفاده قرار گ

ه است. چند ماه بعد در ارائه شد ۲۰۰۹در سپتامبر  نواشنگت
 کامل اگزوم يابييکه توسط توال لريبا سندرم م يفرد همان گروه

(WES) [.۲7،5] داده شده بود را گزارش کردند صيتشخ 

WES يمعتبر و استاندارد برا يصيحال حاضر روش تشخ در 
 يهايمبتلا به ناهنجار مارانيدر ب يمولکول صينقا ييشناسا

 [.۱۰] باشديم يکيژنت
محور به شرح فرد يو پزشک ندهينسل آ يابييتوال ارتباط

 :شده است انيب زين ۳در شکل  ريتصواست که به صورت  ريز
از خون فرد گرفته شده و  يکم يدر زمان تولد، نمونه .۱

. گردديارسال م شگاهيبه آزما WGS به روش يابييتوال يبرا
[۲8.] 

 ياز سابقه يگزارش کامل کيمتخصصان ژنتپزشکان و . ۲
که  ييهامؤسسه يفرد را برا يپزشک يو سابقه يخانوادگ

 يهاروش قياز طر را ندهينسل آ يابيياطلاعات مربوط به توال
. ندينمايارائه م کننديم ليو تحل هيتجز ،رهيذخ کيوانفورماتيب
را با  يکيوانفورماتيب يهاو داده گريها اطلاعات دمؤسسه نيا

 يشناسان بررسستيز و کيپزشکان، مشاوران ژنت يهمکار
 [.۲۹،۲5] هنديرا ارائه م يو گزارش کننديم

و  هاهيها توصگزارش نيدر آخر پزشکان با توجه به ا. ۳
 .ندينمايم نيرا تدو ماريفردمحور مربوط به ب يهادرمان
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 [۱0]یپزشک یبهداشت مراقبت ستمیس با NGSادغام  یاز نحوهیکل ریتصو .3 شکل

 
 يکيژنت يهايناهنجار يمولکول صيتشخ

 يبرا يکيژنت شيآزما ۲5۰۰از  شيحال حاضر ب در
وجود دارد، اما  يکيژنت يناهنجار کيابتلا به  سکير صيتشخ
شده  يسازيتجار اي دييتا يتنها تعداد کم هاشيآزما نيا نياز ب

 نهيدر زم ديشد يهاتياست. هر چند در موارد محدود
 قياز طر ديبا هايناهنجار صيوجود دارد اما تشخ يغربالگر

 يتوان به موارديها م. از محدودرديانجام پذ يکيژنت يربالگرغ
در تکامل، گران  ريو تاخ ينيبال يهايژگيچون مبهم بودن و

 [.۱۰] اشاره کرد ييايميوشيب يهاشيبودن آزما متيق
 ييايميوشيب شاتيبر آزما يمبتن نيشيپ يکردهايرو نيبنابرا

ها و حامل ييشناسا يبرا ينيبال يهايژگياستفاده از و اب
 .باشنديم ييهاتيمحدود ياز تولد دارا شيپ صيتشخ
 يدر حال ورود به غربالگر يمولکول کيژنت يابزارها 

 DNA ياستفاده از فنآور يجهينت ني. بهترباشديم يکيژنت

 يهايماريب ينيبشيو پ صيبهبود تشخ ،يدر پزشک بينوترک
، ALS مانند (Acute Lymphoblastic Leukemia) يوراثت
، سرطان (Cystic Fibrosis) سيبروزيف کيستيس گتون،يهانت

 بياو مع ايمزا يکه در ادامه به برخ باشديم يليپستان و هموف
 [.۳۰،۹] ميپردازيم يمولکول يهاصيتشخ

 يهايدر ناهنجار يمولکول صيتشخ يهاروش يايمزا
 يکيژنت

حامل، بدون  ايعدم وجود جهش در فرد مبتلا و  اي وجود
 .شوديگونه ابهام مشخص م هر

وجود دارد.  زيمشابه تما يهاپيبا فنوت هايناهنجار نيب
 ليانجام شود به دل توانديم ينيقبل از تظاهرات بال ص،يتشخ

 يغربالگر ،يمولکول صيتشخ يهابودن روش ياختصاص

. باشديم ريپذامکان حامل ييبزرگ جهت شناسا يهاتيجمع
 کيآناتوم يعهيضا کيدر  معمولاً  يمولکول کيژنت شاتيآزما

آمده از هر قسمت از به دست DNA  رايز شودينم انجامخاص 
به عنوان  تواننديم شاتي. آزماباشديبدن به همان اندازه معتبر م

 يبرا يعيژن طب کياستفاده شوند. اگر  يژن درمان يبرا ياهيپا
از جهش کلون  يناش يهايماريب ياستفاده به عنوان پروب برا

 ينيگزيجا يبرا توانديم يعيطب يعاد يتوال کيشده باشد، 
ژن با  رينوع تعم نياستفاده شود. ا ماريدر ب افتهيجهش يتوال

 شده است شيآزما سيبروزيف کيستيدر س PCR استفاده از
[۳۱،۱۰.] 

در  يمولکول صيتشخ يهاروش ياصل يهاتيمحدود
 يکيژنت يهايناهنجار
را  يوراثت يهايکه ناهنجار يکيژنت راتييجا که تغآن از

 تواننديها مهتروژن هستند، جهش دهنديقرار م ريتحت تأث
را  کساني راتييتغ يدو نفر چيکه ه ييمتنوع باشند تا جا اريبس

 يصيتشخ شيآزما کيتنوع، مانع ساخت  ني. ادهندينشان نم
خاص  يماريمبتلا به ب مارانيهمه ب يکه برا شوديم يمولکول

 سيدر توبرواسکلروز زيمثال، دو ژن متما يقابل اجرا است. برا
(Tuberous sclerosis) اند. بوده ليمختلف دخ يهادر خانواده

به صورت جفت قرار دارند، ژن  يجنس ريغ يهاجا که ژنازآن
را  گريد يهاتمام نسخه اي ياز دست دادن بخش توانديم يعيطب

 يتاممکن است حذف هم يعيژن طب کي يپنهان کند به عبارت
باعث  PCRمعمول،  يژن شاتي. در آزماديخود را پنهان نما

اما  رسديوالد به ارث م کيکه از  شوديم يژن ناقص ريتکث
 کنديرا پنهان م گرياز والد د افتهيژن جهش يعيطب ينسخه

[۳۲-۳4]. 



  ويژه نامه پزشکي فرد محور – ۱4۰۱فروردين و ارديبهشت (، 88 ي)پياپ ۲، شماره ۲4جلد                                           کومش

226 

 

های تشخیص جهش در ژنومآوریفن  
Polymerase chain reaction (PCR)-based methods 

Amplification of refractory mutation system (ARMS) 

[35] 

Cleavage fragment length polymorphism (CFLP) [36] 

Digital genetic analysis (DGA) [37] 

Direct dideoxy sequencing (DDS) [38] 

Fluorescence-based directed termination PCR [39] 

Multiplex allele-specific diagnostic assay (MASDA) [40] 

Primer extension dependent isothermal amplification 

technology [41] 

Single-strand conformational polymorphism (SSCP) [42] 

TaqMan real-time PCR [43] 
Non-PCR methods 
Arrayed primer extension (APEX) [44] 

BEAMing (beads, emulsion, amplification, and 

magnetics) [45] 

Conversion analysis for mutation detection [46] 

Peptide nucleic acid (PNA) technology [47] 

Specific anchor nucleotide incorporation [48] 
Biochip technologies 
Haplotype specific extraction (HSE) [49] 

 [49-35]های تشخیص جهش در ژنومآوریفن .۲جدول  

 

 گيريبحث و نتيجه
 فردمحور يدر پزشک يمولکول يهاصيتشخ ندهيآ
شوند، توسط  يسرطان تواننديها سالم هستند اما مسلول اکثر

از جمله  ييهاچرخه ريدرگ نيچنآلوده گردند و هم روسيو
 يتوسعه يبرا يسلولتک زيشوند. آنال يسالخوردگ يچرخه
 يرا در سطح سلول هايماريشده که ب يسازيشخص يهادرمان

 زيوااست. روند ج تيحائز اهم اريبس دهند،يمورد هدف قرار م
و  ياعتبارسنج نده،يآ يهاپروژه يبرا يفعل يپژوهش
کننده ميژن تنظ کيچگونه  کننديکه مشخص م ييهايفنآور
 يعيوس في[. ط5۰] گذارديم ريهدف مختلف تاث يهاژن يبررو

 ينيمراحل بال ليو اوا ينيبالشيپ ياز داروها در اواخر مرحله
 يهاو نقص يماريب کيمربوط به  يژن اختصاص يبراکه 

 ينظارت يهاسازمان هيدييتا ازمنديکاربرد دارند ن ينيپروتئ
در  ترشياطلاعات ب افراد جامعه جهت کسب يتقاضا .باشنديم

 نيکه چگونه ا نيو ا هايماريمورد استعداد خود در ابتلا به ب
 توانيکه م يامرحله يعني؛ هيدر مراحل اول توانيرا م هايماريب

خود شخص  ينيبال تيوضع يبراکه  ديجد يهاها را با درمانآن
پاسخ  ي. براافتيخواهد  شيشده درمان کرد، افزا يطراح ماريب

جهت  يصيتشخ يهابا شرکت ييدارو يهاتقاضا شرکت نيبه ا
 ديتول نيچنو هم ترکم تيمؤثرتر با درصد سم يداروها ديتول

 يهاشي)داروها و آزما يشخص يشگاهيمحصولات آزما
 يهاشگاهيآزما يکرد. برا دخواهن يشده( همکاريسازيشخص

( و پزشکان، ادغام يپزشک صيتشخ يهاشگاهي)آزما يکيژنت
تا به  باشديم يديفرصت جد يدهندهو درمان نشان صيتشخ

انتخاب دوز مصرف دارو،  تيقابل ديجد يعنوان رهبران پزشک
و  ياثربخش شيافزا ،ييدارو باتياستفاده از آن و ترک ينحوه

 شرفتيرا داشته باشند. پ ييدارومحصولات  تيسم زانيکاهش م
 صينانو، نه تنها تشخ يمانند فنآور ديجد يهايدر فنآور

 يمولکول صيتر کرده، بلکه ادغام تشخرا بهتر و راحت يمولکول
فردمحور  يپزشک شرفتيهدفمند جهت توسعه و پ يبا دارورسان

ژنوم  يابييتوال چه اگر[. 5۱،۳4،۱۰] نموده است ليتسه زيرا ن
ژنوم  ياما دانش ما درباره باشد،يم يدر دسترس يفنآور نانسا
و استفاده از  ستيکامل ن باً يآن تقر يکيولوژيب يدگيچيو پ

استاندارد با  ينيبال يهادر مراقبت يژنوم يهاپروتکل
 ،ينيبال يهاياز نگران يامواجه است. پاره ياريبس يهاچالش
وجود  يو مسائل تجار يخصوص ميحفظ حر مه،يب ،ياقتصاد
 مختلف يدر کشورها نيو  قوان رنديگ مورد توجه قرار ديدارند با
 ژن انيب ي[. به عنوان مثال سنسورها54-5۲] باشنديم متفاوت

(Gene expression sensors) را در يطيمح راتييکه تغ 
اصول علم  دهنديم صيموجود در بافت زنده تشخ يهاسلول
را در استفاده از اطلاعات  يديانداز جدو چشم باشديم يپزشک

که  ماريبه ب داريپا يبهداشت يهامراقبت يارائه يبرا يکيژنت
سلامت قرار  يحوزه اريدر اخت باشديفردمحور م يهمان پزشک
آوري هاي نيز به فن ۲هم چنين در جدول [. 55] خواهد داد

 .شده استمورد استفاده در تشخيص جهش در ژنوم اشاره 
و بر اساس  منيا يعلم ک،يژنوم يگفت علم پزشک توانيم

 صيتشخ ياست که برا ييهاموجود از جمله آن يهاينوآور
 نيترکوچک صيدر موجودات زنده، تشخ يکيژنت راتييتغ

سلول  يژن در هسته انيو مشخصات ب يکيتفاوت در تنوع ژنت
  .رونديم به کار ه،ياول يهانيپروتئ صيو تشخ ييشناسا يبرا
 

 

 
راهکارهای موجود در عبور از پزشکی مرسوم به پزشکی  .4شکل          

  [۱0]فرادقیق

 
 تشکر و قدردانی

فرد محور دوسلدورف،  يپزشک ييبدينوسيله از مرکز اروپا
و سرکار خانم دکتر  ا،يرنين ميپروفسور کر تيريآلمان با مد

 يپزشک قاتيمرکز تحق يماندانا حسن زاد معاونت پژوهش
دانشگاه علوم  سم،يغدد و متابول ينيپژوهشکده علوم بال ،يفرد
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، علوم يپزشک کيژنوم قاتيمرکز تحق ريتهران و مد يپزشک
 يهاتيبابت حما  تهران، ،يتهران، دانشگاه آزاد اسلام يپزشک

 . سپاس و قدرداني بعمل مي آيد شان،يا يو معتو يماد

 مشاركت و نقش نویسندگان
ترجمه، نگارش و  ده،يمقاله و ا يطراح ياسلام ميمر

 شيراي: ترجمه، نگارش و ويزديمجاهد  ايهل. متن شيرايو
فاطمه روح  متن شيرايترجمه، نگارش و و يريحر ايميک. متن
 شيرايو و دهيا يدر طراح يهمکار ايرنين ميکر. متن شيرايالله و
 . متن
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Introduction: Genetics, cellular and molecular medicines are cutting-edge sciences and technologies that play an 

important role in improving human health and quality of life. In addition, medical and biological sciences have clearly 

shown that the onset of diseases differs from person to person due to their different genetic profiles and variations in 

molecular basis. Therefore, it is feasible that patients respond differently to a single treatment. Personalized medicine 

is a new field of medicine aims to tailor medical treatments to the individual characteristics of patients. In this review, 

in addition to genomics and personalized medicine, we touch upon common techniques in this field and the future of 

personalized medicine. With this development, people can get more information about the possibility of contracting 

diseases like cancer and early-stage treatments as well as personalized therapies based on their genetic characteristics. 

Technologies, such as mutation detection in the genome, microarrays or microchips, and next-generation sequencing 

of the human genome, have not only made molecular detection better and easier but also facilitated the integration of 

molecular detection with targeted drug delivery for the development of novel personalized treatment. 
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