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Numerical 

Abnormalities 
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1.Autosome

2.Sex Chromosomes



Down 
Syndrome

21

Edwards 
Syndrome

18

Patue 
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13



Triple X 
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xxx
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Jacobs 
syndrome

xyy



















)%( فراوانی  ناهنجاری

95 تریزومی

4 جابه جایی

1 موزائیسم



iPS cells
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pluripotent

pluripotent







CRISPR/CAS9 XIST

4 sgRNA

PX459

SNP 
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RNA-seq













درمان علائم کمبود تستسترون
کیفیت زندگی بهتر 

ناباروری را درمان نمیکند  

کمک به فرزندآوری
درمان ناباروری

هوابسته به پیدا شدن اسپرم در بیض





رفتار های بی توجهی، بیش فعالی،تکانشی





What are the causes of monosomy?







Polyploidy





تست سه ماهه دوم   ل  تست ترکیبی سه ماهه او          Ultrasound                   NIPT نام سندرم             

افزایش یا طبیعیNTسونو 

Beta-hCGکاهش

PAPP-Aکاهش

سه ماهه اول و دوم 

تاخیر رشد داخل راحمی، 

قلب غیرطبیعی و دست 

های گره کرده 

بارداری 10هفته 

غیر تهاجمی 

خون مادر

Edwards syndrome

بالا NTسونو 

Beta-Hcg پایین

PAPP-A پایین

شکاف لب و کام، 

ناهنجاری قلب، ناهنجاری 

هشدید مغز و انگشت اضاف

بارداری10هفته 

تشخیص قطعی نیست  

Patau syndrome

AFPپایین

Beta-hCGبالا

uE3پایین

Inhibin Aبالا

افزایش NTسونو 

Beta-hCG بالا

PAPP-Aپایین

، تاخیر رشد، NTافزایش

ضخیم شدن گردن، 

استخوان بینی کوچک

بارداری 10هفته 

د فقط احتمال را نشان میده

Dawn syndrome 

ی برای این سندرم اختصاص

نیستند 

ی تاخیر رشد خفیف، طبیع

بودن کامل 

نشانه های واضحی دیده 

نمیشود 

بارداری 10هفته 
Klinefelter syndrome

معمولا طبیعی است و 

نشانه خاصی ندارد 

بارداری10هفته 

دفقط احتمال را نشان میده Triple X syndrome



FISH Karyotyping CVS Amniocentesis نام سندرم 

48-24روش سریع 

ساعت 

تشخیص نوع تریزومی 

قطعی و دقیق

بارداری13-10هفته 

جفت :نمونه

کروموزوم : بررسی

جنین 

بارداری15-10هفته 

مایع آمنیوتیک بررسی  

DNAجنین
Edwars syndrome 

48-24روش سریع 

ساعت 

تشخیص قطعی نوع 

تریزومی 

بارداری 13-10هفته 

پرز های جفت : نمونه

بارداری20-15هفته 

نمونه مایع امنیوتیک 

کاریوتایپ و : بررسی

DNAجنین

Patau syndrome

48-24روش سریع 

ساعت 

تشخیص قطعی  و نوع 

تریزومی

بارداری13-10هفته  بارداری20-15هفته 
Dawn syndrome 

48-24روش سریع 

ساعت 

 تشخیص قطعی سندرم و
نوع

بارداری 13-10هفته  بارداری 20-15هفته 
Klinefelter 
syndrome

48-24روش سریع 

ساعت 

تشخیص قطعی و تعداد

Xدقیق کروموزوم های 
بارداری13-10هفته  بارداری 20-15هفته 

Triple X syndrome
 

ساعت 48-24روش سریع  مهم ترین و قطعی ترین 

تست 

بارداری13-10هفته  بارداری20-15هفته  Turner syndrome



بررسی های تکمیلی         کاریوتایپ خون محیطی  نام سندرم         

مغزMRI/CTاکو قلب، سونو کلیه و شکم، تایید قطعی بیماری  Edwards syndrome 

MRI مغز، اکوقلب، بررسی اندام ها تایید قطعی بیماری  Patau syndrome

، بررسی شنوایی، ارزیابی (خیلی مهم)اکو قلب

رشد ذهنی و جسمی  تایید قطعی بیماری  Dawn syndrome 

تست های هورمونی که معمولا تستوسترون 

بالا و آنالیز اسپرم LHبالا،FSHپایین، قطعی ترین روش تشخیص  Klinefelter syndrome

رشد طبیعی یا کمی بلندی قد، اختلالات خفیف 

گفتاری  بهترین روش Triple X syndrome

سه علائم بالینی کوتاهی قد، گردن پره دار، قف

بالا FSH: سینه پهن و بررسی های هورومونی

LH بالا و استروژن پایین

تایید قطعی بیماری  Turner syndrome



 Balanced Rearrengment

Un Balanced Rearrengment
Structural 

Abnormalities 

1.Translocation

2.Inversion

3.Insertion

1.Deletion

2.Duplicatin

3.Ring chromosome

4.Iso chromosome

















 Large deletions

Micro deletions

1. Wolf-Hirschhorn syndrome

2. Cri-du-chat syndrome

1. Prader–Willi syndrome

2. Angelman syndrome

3. Wilms tumor

4. DiGeorge syndrome

5. Williams syndrome

Deletion





























 Bloom syndrome

Fanconi Anemia

 Ataxia-Telangiectasia

 Xeroderma Pigmentosum

Drived 

chromosome











Xeroderma Pigmentosum
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