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 با نحوه توارث اتوزومال ییژن ها پیهاپلوتا رسم :استفاده از یراهنما

 توارث اتوزومال رسم هاپلوتایپ ژن هایی با نحوه .1

  توارث اتوزومال ژن هایی با نحوه Linkage analysisاساس تفسیر نتایج 

 هاپلوتایپ دو حالت در نظر گرفته می شود: این نوع برای رسم 

  Affected Child( AC)رسم هاپلوتایپ بر اساس 

 AC دارای یک جهش به صورت هموزیگوت 

 AC دارای دو جهش به صورت هتروزیگوت مرکب   

 رسم هاپلوتایپ بر اساس موتاسیون مشترک پدر و مادر  

  کروموزوم نشان دهنده الل های جهش یافته می باشند.در تمامی مثال های آورده شده ، خط قرمز نمایان گر 

  Affected Child (AC) اساس بر هاپلوتایپ رسم نحوه .1.1

 دارای یک جهش به صورت هموزیگوت Affected Child (AC)بر اساس  پینحوه رسم هاپلوتا .1.1.1

 جهت رسم هاپلوتایپ بر اساس نتایج بدست آمده، مراحل زیر را انجام دهید:

  نماییدباز  کپیلاری الکتروفورزفرآیند  راهنمایکیت را با نرم افزار طبق الکتروفورز نتایج حاصل از. 

 موقیعت سپس مارکرها را بر اساس Upstream تا  Downstream همانند آن ها بر روی کروموزوم به ترتیب از بالا به پایین

 مشخص نمایید.شکل فرضی زیر 

 

 : شکل فرضی ترتیب مارکرها1شکل شماره 

 

  نظر داشت که محل هایی که با  تعیین موقیعت آن ها باید مدجهتI (Intergenic)  نمایش داده شده اند در بین محل های

Upstream دست( و  )بالاDownstream .در )پایین دست( قرار دارند 

http://www.kawsarbiotech.ir/elFinder/files/%D8%B1%D8%A7%D9%87%D9%86%D9%85%D8%A7%DB%8C%20%D9%81%D8%B1%D8%A2%DB%8C%D9%86%D8%AF%20%DA%A9%D9%BE%DB%8C%D9%84%D8%A7%D8%B1%DB%8C%20%D8%A7%D9%84%DA%A9%D8%AA%D8%B1%D9%88%D9%81%D9%88%D8%B1%D8%B2.pdf
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 با نحوه توارث اتوزومال ییژن ها پیهاپلوتا رسم :استفاده از یراهنما

  در بالاn را با دست و پایین دست  های بالا محلاین است که می توان  عدد فرضی است و نقطه چین نمایان گرn  فاصله

فاصله بین محل ها عدد یکسانی نیست و می تواند در  nاین نکته هم در نظر بگیرید از محل های اینترژنیک نمایش داد.  بیشتر

 محل ها از یکدیگر فاصله داشته باشند.  ،فواصل متغیر

  همچنین این امکان وجود دارد در کیتی محلI تعریف شده باشد. دست وجود نداشته باشد و فقط محل های بالادست و پایین  

 با توجه ACبرای نمونه  . بنابراین ابتدادمی نمایی فرضی زیرشروع به تعیین موقعیت مارکرها در مثال با توجه به توضیحات داده شده 

و در کنار را بکشید جنسیت مذکر است  که متعلق به یعنی علامت مربع جنسیت آن که مذکر یا مونث می باشد، علامت شجره نامه

 . کنیدآن دو خط که هر کدام نمایانگر یک کروموزوم فرد است را رسم 

 
 کروموزوم های یک فرد: نمایش 2شکل شماره 

 
  است را و در الکتروفروگرام در زیر هر مارکر نمایش داده شده همان مارکر قطعه طول دهنده که نشانهر مارکر سپس سایزهای 

 را براساس موقیعت آن ها مشخص نمایید.  ACبرای 

می باشد و تمامی عدد ها ( دست )سه محل بالادست و دو محل پایین محل 5در مثال آورده شده فرض بر آن است که کیت دارای 

وارد می نمایید دورترین محل بالادست است که در اینجا با توجه در هاپلوتایپ اولین محلی که سایز آن را بنابراین  فرضی می باشد.

 می باشد. یفرض  SU+3n همانبه سه محل بالادست ژن، 

بودن نمونه می  موزیگوتهنشان دهنده  کهوجود دارد  150تنها یک پیک با سایز به طور مثال در این محل فرضی  ACدر نمونه 

 یادداشت نمایید.  آن را در هاپلوتایپکه  باشد
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 با نحوه توارث اتوزومال ییژن ها پیهاپلوتا رسم :استفاده از یراهنما

 
 اول مارکر موقعیت نمایش :3شکل شماره 

 
  محلسایز فرضی سپس SU+2n .را وارد نمایید  

 
 نمایش موقعیت مارکر دوم :4شکل شماره 

 
  محلسایز فرضی SU+n را وارد نمایید .  

 

 سوم مارکر موقعیت : نمایش5شکل شماره 

  محل فرضی سایز فرضی در این مرحله( نزدیک ترین محل پایین دستSD+n .را وارد می نمایید ) 
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 با نحوه توارث اتوزومال ییژن ها پیهاپلوتا رسم :استفاده از یراهنما

 
 چهارم مارکر موقعیت: نمایش 6شکل شماره 

 
  محل سایز فرضی در نهایتSD+2n  وارد نمایید.  پایین دست قبلی است،  فرضی که دور تر از محلرا 

   
 پنجم مارکر موقعیت: نمایش 7شکل شماره 

       
  در این مرحله براساس نمونهAC برای نمونه پدر ،(P)  و مادر علامت مربع(M) دایره شجره نامه را کشیده و در کنار آن  علامت

 رسم نمایید. ACدو خط را رسم کرده تا سایزهای مربوط به پدر و مادر را با توجه به نمونه فرزند 

فرضی پدر و مادر هر دو ناقل هستند، بنابراین یکی از کروموزوم ها را همرنگ نمایش می دهید. و از آنجایی که این  در این مثال

 کروموزوم موجب بیماری زایی در فرزند گردیده است قرمز رنگ می باشد.
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 با نحوه توارث اتوزومال ییژن ها پیهاپلوتا رسم :استفاده از یراهنما

 
 ها در یک خانواده مارکر موقعیت: نمایش 8شکل شماره 

 

  سایز های پدر و مادر را با بدست آمدهسپس با توجه به نتایج ،AC  کروموزوم مطابقت داده تا مشخص گردد که هرAC  متعلق به

 والدین است و بر اساس آن در هاپلوتایپ وارد گردد.  های کدام یک از کروموزوم

که مشخص است یکی از سایز وجود دارد  150در نمونه پدری تنها یک پیک با سایز  فرض می شود SU+3n محلبه طور مثال در 

 عدد یادداشت می گردد.از پدر دریافت کرده است و  ACرا فرد  150های 

مادری  بودن نمونه وجود دارد که نشان دهنده هتروزیگوت 154و  150در نمونه مادری دو پیک با سایزهای مشاهده شده  همچنین

به ارث  ACالل معیوب بوده که به مربوط به  150 سایز پر واضح است کهدر اینجا  است که اعداد آن را در هاپلوتاپ یادداشت نمایید.

 الل سالم نمونه مادری می باشد. مربوط به 154سایز  رسیده است و

بررسی  )در این مثال ژن خاصی مد نظر نمی باشد و هدف رسم هاپلوتایپ می باشد( فرضیبر همین اساس چهار محل دیگر ژن 

 شده و هاپلوتایپ رسم شده است.
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 با نحوه توارث اتوزومال ییژن ها پیهاپلوتا رسم :استفاده از یراهنما

 

 ها در یک خانواده مارکر نهایی موقعیت: نمایش 9شکل شماره 

  در این مرحله جهت بررسی نمونه جنینی(F)  علامت لوزی شجره نامه را کشیده و بر اساس سایزهای نتایج حاصل از این خانواده

ارث رسیده است. در نهایت با توجه به نتیجه مشخص گردد که جنین سالم، ناقل کیت مشخص نمایید که کدام الل از پدر یا مادر به 

 یا بیمار است.

را با پدر و مادر مطابقت داده تا مشخص گردد که این الل متعلق به کدام یک از  جنین فرضی در مثال ذکر شده ، سایز محل های

 والدین است و بر اساس آن در هاپلوتایپ وارد گردد. 

را از پدر به  150و سایز  درمی باشد پس این سایز را از ما 154فرض می شود جنین دارای سایز  ،SU+3n محلال در به طور مث

 ارث برده است. 

 جنین مورد بررسی ناقل می باشد.پس از رسم آن مشخص گردید که 
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 با نحوه توارث اتوزومال ییژن ها پیهاپلوتا رسم :استفاده از یراهنما

 

 ها در جنین مارکر موقعیت: نمایش 10شکل شماره 

 

  ژن  مورد بررسی محل 5در هر محل از موزیگوت بوده و رسم هاپلوتایپ آن به دلیل داشتن یک پیک هدر مثال بالا فرزند مبتلا

بدون در نظر گرفتن پدر و مادر ممکن می باشد. در حالی که این احتمال وجود دارد که فرزند مبتلا هتروزیگوت مرکب و  ،فرضی

 هاپلوتایپ باید همزمان از نتایج پدر و مادر استفاده گردد.  بوده و حتما برای رسم (Compound Heterozygote) دارای دو جهش

 هتروزیگوت مرکبدارای دو جهش به صورت  Affected Child (AC) اساس بر هاپلوتایپ نحوه رسم .1.1.2

 هاپلوتایپ بر اساس نتایج بدست آمده، مراحل زیر را انجام دهید:این جهت رسم 

  بنفش و رنگ قرمز  اللابتدا همانطور که قبلا اشاره شد علامت شجره نامه رو برای فرزند مبتلا و پدر و مادر رسم نمایید. در واقع

 جهش یافته می باشند. لوکوسرنگ حاوی 
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 با نحوه توارث اتوزومال ییژن ها پیهاپلوتا رسم :استفاده از یراهنما

 ًبه طور  دقت فرمایید که هر خطی که برای پدر و مادر رسم می نمایید در همان جهت فرزند مبتلا باشد. در حین رسم حتما

مثال اگر الل های به ارث رسیده از پدر را در سمت چپ رسم نموده اید )خط قرمز رنگ(، مربع نمایانگر پدر را در سمت چپ و الل 

 های به ارث رسیده از مادر را در سمت راست رسم نموده اید )خط بنفش رنگ(، دایره نمایانگر مادر را در سمت راست رسم نمایید.

 
کروموزوم ها در هتروزیگوت مرکب: نمایش 11شکل شماره   

 

   فرضی محلنتایج سپس SU+3n  را برای هر سه نفر را کنار هم قرار داده تا مشخص گردد که کدام الل جهش یافته رو از پدر و

 یا مادر دریافت کرده است.

الل جهش  184دارد که با در نظر گرفتن نمونه پدر و مادر مشخص است که سایز  184و  152مثال ، فرزند مبتلا دو سایز  به طور

رو از  152الل جهش یافته می باشد پس بنابراین سایز  152موزیگوت و دارای یک پیک با سایز ته را از مادر نگرفته چون مادر هیاف

رث برده است و به دلیل دارا بودن دو جهش متفاوت که هرکدام را از یکی از والدین گرفته است، فرد را از پدر به ا 184مادر و سایز 

 صورت هتروزیگوت مرکب می باشد. ه جهش ب دارای دومبتلا 
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 با نحوه توارث اتوزومال ییژن ها پیهاپلوتا رسم :استفاده از یراهنما

 

در هتروزیگوت مرکب مارکرمقایسه : نمایش 12شکل شماره   

 

 .محل های دیگر هم به همین روش مشخص نمایید 
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 با نحوه توارث اتوزومال ییژن ها پیهاپلوتا رسم :استفاده از یراهنما

 
ها در هتروزیگوت مرکبمارکر موقعیت نمایش: 13شکل شماره   

 

پس از آنکه الل های جهش یافته پدر و مادر را مشخص شد، بر همین اساس می توان هاپلوتایپ جنین را رسم کرده و ناقل یا حالت 

 های دیگر آن را مشخص نمایید.

 هاپلوتایپ بر اساس موتاسیون مشترک پدر و مادر   نحوه رسم  .1.2

دارای یک به دلیل نسبت فامیلی  پدر و مادرموجود نبوده و ( AC)زمانی کاربرد دارد که نمونه فرزند مبتلا  هاپلوتایپنحوه رسم این 

 رسم می گردد. مراحل زیر موتاسیون مشترک بوده و بر اساس همان موتاسیون هاپلوتایپ جنین با توجه به 

 دو آنها جهش  ابتدا پدر و مادر را با روش مستقیم تعیین موتاسیون کرده و چنانچه هر برای رسم این دسته از هاپلوتایپ ها

مشترک پدر و مادر  یالل هامشابهی داشته باشند )که به احتمال زیاد الل جهش یافته در آنها باید هاپلوتایپ مشابهی داشته باشد(، 

ظر گرفته و وارد کرده و عدد دیگر را نیز به عنوان الل سالم در نظر آن را به عنوان الل موتانت در ن هر محل مشخص کرده و یرا برا

 بگیرید.

 انجام دهید.را  ACهاپلوتایپ برای  رسم بنابراین همانند مثال قبلی
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 با نحوه توارث اتوزومال ییژن ها پیهاپلوتا رسم :استفاده از یراهنما

 

ها در موتاسیون مشترک پدر و مادرمارکر موقعیت : نمایش41شکل شماره   
 

  را رسم نمایید.سپس در مرحله بعدی براساس اعداد هر محل هاپلوتایپ جنین 

 
ها در نمونه جنینیمارکرموقعیت : نمایش 51شکل شماره   

 

مشترک بین پدر و مادر بوده و در و مادر باید به دنبال الل های اساس موتاسیون مشترک پ در واقع برای رسم هاپلوتایپ جنین بر

و مادر  140و  149پدر دارای دو الل با سایز های  SU+2nهمان الل را به عنوان الل بیماری زا در نظر گرفت. به طور مثال محل 
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 با نحوه توارث اتوزومال ییژن ها پیهاپلوتا رسم :استفاده از یراهنما

می باشد که به عنوان الل بیماری  149می باشد، بنابراین الل مشترک بین آن ها اللی با سایز  145و  149دارای دو الل با سایز های 

های بیماری زا مشاهده شده، در زا در نظر گرفته که در جنین نیز مشاهده شده است. به دلیل اینکه تنها بر روی یک کروموزوم الل 

 نتیجه جنین ناقل می باشد. 

  CBCهاپلوتایپ بر اساس جواب آزمایش  نحوه رسم .1.2.1

مورد بررسی، در صورت عدم وجود نمونه فرزند مبتلا و موتاسیون مشترک بین پدر و  هدر یک خانواد ™HBB Segcheckدر کیت 

، HbA2>3.5 معمولا اگرنمود. در واقع مینور بودن هر یک از والدین را مشخص ، والدین CBCمادر می توان با جواب آزمایش 

MCH<80  وMCV<27 توان از طریق هاپلوتایپ، الل معیوب را شناسایی کرد. باشد می 

 
 CBCهاپلوتاپ بر اساس جواب آزمایش : نمایش 16شکل شماره 
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در شجره نامه می باشند(  4برابر  HbA2)دارای  دو خواهرتالاسمی -بتا، مینور بودن CBCدر مثال بالا با توجه به جواب آزمایش 

به  F2همانطور که مشاهده می نمایید الل معیوب به نسل  .الل معیوب مشخص می شودهاپلوتایپ،  تایید گردید. سپس بر اساس

 ارث رسیده است و بر اساس آن مشخص می گردد که جنین ناقل می باشد. 
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 ها آنیوپلوئیدی Linkage analysisاساس تفسیر نتایج   .2

تعبیه شده است، به دو روش مورد بررسی قرار می گیرند. در های تشخیصی در کیت مارکرهایی که جهت غربالگری آنیوپلوئیدی 

 نیز بررسی می شود.( QF-PCRزیر نمودار )اساس مساحت ، واقع علاوه بر رسم هاپلوتایپ برای آن ها

 در اینجا با یک اختلال کروموزومی روبرو هستیم بنابراین هدف تعیین ناقلی نیست. 

  پلوئیدیوآنیرسم هاپلوتایپ برای مارکرهای   .2.1

  در نظر داشته باشید که برای هر کروموزوم در بررسی آنیوپلوئیدی ها خطوط جداگانه ای را تعریف نمایید. همچنین ترتیب ابتدا

وجود دارد  13در غربالگری کروموزوم  D13S325و  D13S252رعایت فرمایید. به طور مثال اگر دو محل محل های هر کروموزوم را 

همانند مثال  کیت( هر به رالعمل مربوطدر جدول مشخصات مارکرهای کیت در دستوموجود ) بر اساس موقیعت کروموزومی آن ها

 زیر یادداشت نمایید.

 

در یک کروموزومها مارکر موقعیت : نمایش71شکل شماره   

جهت رسم خطوط کروموزومی در نظر داشته باشید که برای هر کروموزوم رنگ متفاوتی در نظر بگیرید. به طور مثال برای کروموزوم 

 برای دو الل متفاوت در پدر رنگ سبز و قهوه ای، در مادر بنفش و زرشکی و در فرزند سبز و زرشکی در نظر گرفته شده است.  13

 اولین محل برای به طور مثال D13S252  )برای هر سه)فرض نمایید این محل در کیت تهیه شده جهت غربالگری وجود دارد  

)با توجه به شکل زیر( در نمونه فرزند با نمونه پدر و  D13S252با مقایسه نتایج سایز های محل سپس  عضو خانواده رسم می گردد.

 برده است.  مادر مشخص نموده که کدام کروموزوم را به ارث 
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 آنیوپلوئیدی مارکرمقایسه نمایش : 18شکل شماره 

 

 .بعد از مشخص کردن اولین محل، تمامی محل ها را به همین صورت مشخص نمایید 
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های آنیوپلوئیدیمارکر نهایی موقعیت : نمایش91شکل شماره   

 

از پدر دریافت  21از مادر و یک کروموزوم  21کروموزوم دو مشاهده می نمایید این فرد  مثال فرضی همانطور که در نتیجه نهایی

 می باشد. 21نموده به همین دلیل این فرد تریزومی 

  در محل این نکته را مد نظر داشته باشیدDX-TATC13.3  برای جنس مذکر تنها یک سایز باید وجود داشته باشد بدین منظور

 دوم است. Xعدم حضور  نشان دهنده در شکل جای خالی
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 عوامل موثر در رسم هاپلوتایپ   .3

  نمایش داده می شود: ها هاپلوتایپ دیگر متفاوت های ، حالتزیر موارددر 

 پدیده کراسینگ اور  .3.1

اللی نمی که از یک والد به ارث برده است )پدر یا مادر( همان الل هایی  ،مشاهده می شود نمونه مورد بررسی دربرخی موارد در 

زیر جنین سمت چپ هر دو در هاپلوتایپ مثال باشد که در پدر یا مادر مشاهده شده و تفاوت جزئی مشاهده می شود. به طور 

حالی که جنین سمت راست در  و الل های آن کاملا با الل پدر و مادر یکسان می باشد کروموزوم عامل بیماری را به ارث برده

با که  و نمایش می دهد را به ارث برده است 154سایز ، SU+3nمارکر  150که از مادر به ارث برده است به جای سایز کروموزومی 

به همان ترتیب  توجه به اینکه جنین سمت راست همان سایز ها را بر روی هر یک از الل نشان می دهد که در پدر و مادر نیز دقیقاً

 .کردتوجیه  پدیده کراسینگ اورن با می توارا این نتیجه است، بنابراین 

  تا آنها در فاصله مناسبی از ژن و فاصله کمی از  نمودهسعی شرکت زیست فناوری کوثر اگرچه هنگام انتخاب و طراحی مارکرها

 همدیگر قرار گرفته باشند که احتمال وقوع کراسینگ اور بسیار کم و یا نزدیک به صفر باشد. 
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هاپلوتایپ پدیده کراسینگ اوور: نمایش 20شکل شماره    

 

 یکسان بودن سایزها .3.2

الل ها را  دارا می  سایز است که پدر و مادر هر دو آن سایز اللدارای دو در یک محل در مواردی مشاهده می شود که فرزند مبتلا 

و فرزند دارند، بیماری زا و باشند. بنابراین نمی توان مشخص کرد که کدامیک از آن دو الل که سایز های یکسانی در پدر و مادر 

 321و  317دارای دو الل با سایزهای  SU+nکدامیک سالم است. به طور مثال در شکل زیر فرزند مبتلا هتروزیگوت مرکب در محل 

 می باشد که این دو الل در پدر و مادر هم مشاهده می شود. در نتیجه به دلیل عدم قطعیت در تصمیم گیری اینکه کدام الل بیماری

 زاست به صورت زیر نمایش داده می شود.



 

20 
HAPLOTYPE ANALYSIS OF GENES WITH AUTOSOMAL INHERITANCE PATTERNS 

Kawsar Biotech Company - 2020 

 

 با نحوه توارث اتوزومال ییژن ها پیهاپلوتا رسم :استفاده از یراهنما

 

 هاپلوتایپ در هنگام یکسان بودن سایزهانمایش : 21شکل شماره 
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 رفع شبه نمونه جنین از نمونه مادری .4

یکی از مواردی است که می توان  یبه نمونه مادر نینمونه جن یآلودگهمانطور که در دستورالعمل کیت ها بدان اشاره شده است 

 بررسی نمود.بوسیله مارکرهای موجود در کیت 

مشترک باشند  پیکه مادر و پدر واجد هاپلوتا یصیاست. البته در هر تشخ یکیبا مادر  نیجن پیهاپلوتا زیردر شکل  به طور مثال

 لیتعلق دارد و به دل نیبه جن واقعاً  نیثابت کرد که نمونه جن دیموارد با نیشود. در ا یم دهیدرصد موارد د 50حالت فوق در 

با توجه به سایزهای مشترک جنین با پدر و مادر می  تا اینجا تنها نکته حائز اهمیت این است کهباشد.  ینم ینمونه مادرآلودگی با 

)به شرط  است ناقل نینمونه جناینکه همچنین . می گردد دییاصالت نمونه تا وخانواده است  نینمونه متعلق به اتوان اثبات کرد که 

هم جا به  ACو اطمینان حاصل می گردد که با نمونه . ندک یم دییرا تا ونیموتاس جهیو نت نه مادر( باشد نیمتعلق به جن قطعاً نکهیا

  جا نشده است.

  

 هاپلوتایپ جهت رفع شبه نمونه جنینی از نمونه مادری : نمایش22شکل شماره 



 

22 
HAPLOTYPE ANALYSIS OF GENES WITH AUTOSOMAL INHERITANCE PATTERNS 

Kawsar Biotech Company - 2020 

 

 با نحوه توارث اتوزومال ییژن ها پیهاپلوتا رسم :استفاده از یراهنما

 

رسم با . امکان پذیر است یدیئوپلوینآمربوط به  یمارکرها بنابراین جهت اطمینان از عدم آلودگی نمونه جنین با نمونه مادری تنها با

رد می  به مادر نینمونه جننمونه جنین و نمونه مادر، فرضیه آلودگی  13کروموزوم  هاپلوتایپ )شکل زیر( این مارکرها و بررسی

و  ینیاصالت نمونه جننمونه جنین دارای سه پیک می باشد. همچنین ، به مادر نینمونه جندر صورت آلودگی شود. به دلیل اینکه 

 .شود یم دییتا زین خانواده تعلق دارد نیبه ااینکه جنین 

توجه  با نیجن تیباشد. جنس یپدر م نیمتعلق به ا نیکه جن شود یکروموزوم ها مشخص م گرید یبرا شتریبا مشاهده اطلاعات ب

گردد که جنسیت جنین مونث می  یمشخص م Xو وجود مارکرهای هتروزیگوت بر روی کروموزوم  AMXYبه تک پیک بودن محل 

 21هر سه محل کروموزوم  یبرا نیشود که نمونه جن یمشاهد م نمونه Result ایدر عکس مربوط به الکتروفوروگرام  باشد.

Triallelic تیک یبا بررس جهیباشد و البته نت یمAneuQuick kit v3.2  گردید دییتا نیز کوثر یفناور ستیشرکت ز.  

 

 

 نمونه جنینی 21الکتروفروگرام تریزومی : نمایش 23شکل شماره 

بی مشخص هستند فرد آرا نشان می دهد. در محل هایی که با رنگ سبز و  21عکس فوق تریزومی برای هر سه محل کروموزوم 

 تریزومی دی اللیک و در محل مشکی به صورت تری الیلیک می باشد که در هر سه حالت تریزومی مشهود است. 
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 21نهایی هاپلوتایپ تریزومی : نمایش 24شکل شماره 
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 یتک والد یزومیدتشخیص  .5

 Uniparental disomyی یاتک والد یزومیدمی توان به تشخیص  ™SegCheckهای  کیت سریاز توانایی ها و قابلیت های دیگر 

(Uniparental heterodisomy or Uniparental isodisomy) نادی اشاره کرد. به طور مثال در یک مورد و یا موزایسم گ

و مادر سالم است ولی  )یکی از بیماری ها با توارث اتوزومال مغلوب( مشخص شد که پدر ناقل بیماری PKUبیماری فنیل کتونوریا یا 

ولی با استفاده از  در نظر گرفته Allele Dropoutفرزند آنها مبتلا به این بیماری می باشد. علت ناقل نبودن مادر را به دلیل احتمال 

  واجد جهش از پدر به کودک می باشد. 12کروموزوم   Uniparental isodisomyمشخص شد که علت ™PAH SegCheckکیت 
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 ™HBB SegCheckنمونه تفسیر نتایج کیت  .6

 11 محل قرارگیری مارکرهای ژن بتاگلوبین بر روی کروموزوم .6.1

 

 مارکرهای ژن بتاگلوبین بر روی کروموزوم محل قرارگیری :1 جدول شماره   

 موقعیت ارکرم 

1 SU11 Upstream 

2 SU6.1 Upstream 

3 SU2.9 Upstream 

4 SD3.3 Downstream 

5 SD11.2 Downstream 
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 ™HBB SegCheckنمونه نتایج حاصل از کیت  .6.2

تالاسمی-تیجه فرزند مبتلا به بتا: ن52شماره  شکل  
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 تالاسمی-نتیجه پدر و مادر ناقل بتا: 26شماره  شکل

 

 

تالاسمی-ناقل بتا 2و جنین  1جنین تیجه : ن72شماره  شکل  
 

 رسم هاپلوتایپ  .6.3

 هاپلوتایپ رسم شده است. ™HBB SegCheckکیت الکتروفورز س نتایج حاصل از بر اسا



 

28 
HAPLOTYPE ANALYSIS OF GENES WITH AUTOSOMAL INHERITANCE PATTERNS 

Kawsar Biotech Company - 2020 

 

 با نحوه توارث اتوزومال ییژن ها پیهاپلوتا رسم :استفاده از یراهنما

  
 ™HBB SegCheckهاپلوتایپ کیت  نهایی : نمایش28شکل شماره 

 

از  در مثال آورده شده در بالا همانطور که مشاهده می نمایید، در ابتدا بر اساس فرزند مبتلا هاپلوتایپ پدر و مادر رسم شده است.

های والدین کاملا یکی از الل  توجه به دارا بودن جهش مشترک )پدر و مادر نسبت خویشاوندی دارند( که انتظار می رود باآنجایی

( نسبت به نمونه پدری می 156نمونه مادری دارای سایز متفاوتی )سایز  SU11یکسان باشد. در حالی که هاپلوتایپ موتانت در محل 

داده است و به دلیل آنکه این محل در دورترین قسمت بالادست ژن قرار دارد باشد که در واقع این به دلیل پدیده کراسینگ اور رخ 

 بنابراین حائز اهمیت نبوده و مشکلی ایجاد نمی نماید)در نتیجه نیازی به بررسی نحوه وراثت آن نمی باشد(. 



 

29 
HAPLOTYPE ANALYSIS OF GENES WITH AUTOSOMAL INHERITANCE PATTERNS 

Kawsar Biotech Company - 2020 

 

 با نحوه توارث اتوزومال ییژن ها پیهاپلوتا رسم :استفاده از یراهنما

د می گردد. همچنین الل معیوب هاپلوتایپ هر دو جنین همسان رسم شده است و ناقل بودن آن ها تایین سپس با مشخص شد

به  D21S1414و  D21S1446 ،D18S1002در محل های  2و جنین  1پدیده کراسینگ اور در هر سه نمونه فرزند مبتلا، جنین 

 ترتیب مشاهده می گردد.
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 با نحوه توارث اتوزومال ییژن ها پیهاپلوتا رسم :استفاده از یراهنما

 ™PAH SegCheck نمونه تفسیر نتایج کیت .7

 8بر روی کروموزوم  PAHمحل قرارگیری مارکرهای ژن  .7.1

 

 بر روی کروموزوم PAHمارکرهای ژن  : محل قرارگیری2شماره  جدول

 موقعیت ارکرم 

1 SU17.6 Upstream 

2 SU3.7 Upstream 

3 SU3.3 Upstream 

4 SI1 Intergenic 

5 SD3 Downstream 

6 SD4.2 Downstream 

7 SD4.8 Downstream 
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 با نحوه توارث اتوزومال ییژن ها پیهاپلوتا رسم :استفاده از یراهنما

 ™PAH SegCheckنمونه نتایج حاصل از کیت   .7.2

 
 نتیجه فرزند مبتلا به فنیل کتونوریا: 29شماره  شکل
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 با نحوه توارث اتوزومال ییژن ها پیهاپلوتا رسم :استفاده از یراهنما

 
 فنیل کتونوریانتیجه پدر و مادر ناقل : 30شماره  شکل

 

 
 مبتلا به فنیل کتونوریاجنین تیجه ن :31شماره  شکل
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 با نحوه توارث اتوزومال ییژن ها پیهاپلوتا رسم :استفاده از یراهنما

 رسم هاپلوتایپ   .7.3

  هاپلوتایپ رسم شده است. ™PAH SegCheckکیت  الکتروفورز س نتایج حاصل ازبر اسا

 
 ™PAH SegCheckهاپلوتایپ کیت  نهایی نمایش :32شکل شماره 
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 با نحوه توارث اتوزومال ییژن ها پیهاپلوتا رسم :استفاده از یراهنما

سپس  هاپلوتایپ پدر و مادر رسم شده است.)دارای جهش به صورت هتروزیگوت مرکب(، ابتدا بر اساس فرزند مبتلا در مثال بالا، 

داده است. پدیده کراسینگ اور رخ  D18S391در محل  همانطور که مشاهده می نماییدبراساس آن هاپلوتایپ جنین رسم شده و 

قابل ذکر است که به دلیل اینکه این خانواده تنها دو فرزند دارند بنابراین نمی توان به قطعیت مشخص کرد که این کراسینگ اور رخ 

 داده متعلق به فرزند مبتلا یا جنین است.

 

 

  

 



 


