
 دهند؟ یرا شکل م یشخص یپزشک ندهیآ کیژنت یها شیچگونه آزماعنوان: 

 

 مقدمه

 یکردیاست؛ رو ریقرن اخ یعلم یها انقلاب نیتر از بزرگ یکی (Personalized Medicine) یشخص یپزشک

تلاش است  در سمیو متابول یسبک زندگ ط،محی ژنوم، جمله از فرد هر فرد به منحصر یها یژگیکه با تمرکز بر و

قرار دارند.  کیژنت یها شیتحول، آزما نیو درمان را ارائه دهد. در قلب ا یریشگیپ ص،یروش تشخ نیتر قیدق

باعث شده است که پزشکان  کیژنوم یها یو توسعه فناور DNA عیسر یابی یشناخت ساختار ژنوم انسان، توال

 .کنند دایدست پ ها یماریب یکیژنت یها شهیدرباره ر سابقه یب یبه اطلاعات

اما اکنون با  شد؛ یانجام م تیمشترک در جمع یو الگوها یکل صیعمدتاً بر اساس تشخ یگذشته، پزشک در

 نییهر فرد فراهم شده است. از تع یبرا یاختصاص یدرمان ماتیامکان اتخاذ تصم ،یکیژنت یها کمک داده

 مارانیدر ب یدرمان وشر نیانتخاب بهتر یو حت یارث یها خطر سرطان ینیب شیگرفته تا پ ییدارو تیحساس

 .اند ممکن شده کیژنت یها شرفتیبه واسطه پ یمبتلا به سرطان، همگ

 از ژنوم انسان یتحول درک علم

 خیدر تار یشد، نقطه عطف لیتکم ۲۰۰۳که در سال  (Human Genome Project) ژنوم انسان پروژه

 ریچگونه تحت تأث ها یماریکرد، بلکه نشان داد ب یبردار را نقشه یانسان یها تنها ژن پروژه نه نیبود. ا یپزشک

 .رندیگ یشکل م طیها و مح ژن انیم یا دهیچیتعامل پ

باعث  ماًیمستق توانند یم ها انتیوار نیاند. ا شده ییشناسا ها یماریمرتبط با ب یکیژنت انتیهزاران وار تاکنون

دهند  شیرا افزا یماریب یتنها خطر نسب ای( سرطان پستاندر  BRCA یها شوند )مانند جهش یماریب جادیا

کرده  ییرا شناسا راتییتغ نیا دهند یبه ما اجازه م کیژنت یها شیآزما(. ۲نوع  ابتیمرتبط با د یهاSNP )مانند

 .میکن میفرد ترس ندهیآ یسلامت تیاز وضع یقیدق ریو تصو

 یشخص یدر پزشک کیژنت یها شیانواع آزما

 (Whole Genome Sequencing – WGS) کامل ژنوم یابی یتوال .1

 .شود یم یابی یتوال( DNA جفت باز اردیلیاز سه م شبیم )روش تمام ژنو نیا در

 :ایمزا



 جامع اطلاعات 

 نادر یها انتیوار کشف 

 نامشخص یها یماریدر ب کاربرد 

 (Whole Exome Sequencing – WES) اگزوم یابی یتوال .۲

 .شوند یم ی( بررسدهند یم لتشکی را ژنوم ٪۲–1ها که حدود  ها )اگزون کُدکننده ژن یها بخش تنها

 :کاربردها

 یارث یها یماریب 

 یمادرزاد صینقا 

 نادر اختلالات 

 هدفمند یژن یها پنل .۳

 .شود یم ی)مثلاً سرطان پستان( بررس یماریب کیخاص مرتبط با  یها از ژن یا مجموعه

 :ایمزا

 کمتر نهیهز 

 تر ساده ریتفس 

 (SNP profiling) یدینوکلئوت تک سمیمورف یپل یها تست .4

 کاربرد دارد، مثل یچندعامل یها یماریکه معمولاً در ب شود یم یبررس (SNP) یکیروش هزاران نقطه ژنت نیا در

 مریآلزاو  یچاق، یقلب یماریب، ابتید

 کیفارماکوژنت یها شیآزما .5

درمان  دهد یموضوع اجازه م نی. اگذارند یم ریتأث ییکه بر پاسخ دارو کنند یم یرا بررس ییها ژن ها شیآزما نیا

 .انجام شود یاثرگذار نیشتریعارضه و ب نیبا کمتر

 ها یماریب صیدر تشخ کیژنت یها شینقش آزما

 ها سرطان قیدق صیتشخ .1

و منجر به تومور  زندیر یهم م را به یرشد یرهایها مس سلول یاکتساب یها دارد. جهش یکیژنت یتیماه سرطان

 :در سرطان کیژنت یها شیآزما .شوند یم



 مثلاً صیتشخ( زودهنگام BRCA1/2 ،APC ،TP53) 

 مثلاً یبند طبقه( تومورها EGFR هیدر سرطان ر) 

 مثلاً یها درمان انتخاب( هدفمند HER2 در سرطان پستان) 

 یدرمان یمیپاسخ به ش ینیب شیپ 

 و نادر یارث یها یماریب .۲

 نیاز ا یاریاند بس باعث شده WGS و  WES .اند شده یینادر شناسا یکیژنت یماریب ۷۰۰۰از  شیب تاکنون

 .باشند ییاکنون قابل شناسا شدند، یداده نم صیکه در گذشته تشخ ها یماریب

 (Prenatal & Preimplantation Genetic Testing) از تولد شیپ صیتشخ .۳

 سندرم، یعضلان یستروفید، یتالاسممثل  کنند یم یبررس نیرا در جن یارث یها یماریها خطر ب نوع تست نیا

 کیمتابول یها جهشو  داون

 ها یماریاز ب یریشگیدر پ کیژنت یها شینقش آزما

 سرطان سکیر نییتع .1

 در .دهد یم شیشدت افزا احتمال سرطان پستان و تخمدان را به BRCA1/2 مثال، داشتن جهش در یبرا

موارد اقدامات  یبرخ درو  شود یم هیتوص یسبک زندگ رییتغ، شود یانجام م تر قیدق یها شیپای موارد نیچن

 شود یمطرح م رانهیشگیپ یمانند ماستکتوم رانهیشگیپ

 کیمتابول یها یماریاز ب یریشگیپ .۲

 تر نییپا نیاز سن تواند یها، فرد م ژن نیشناخت ا با .اند مرتبط ابتیو د یبا چاق TCF7L2 ای FTO مانند ییها ژن

 .کند یسبک زندگ راتییاقدام به تغ

 در قلب و عروق رانهیشگیپ یها انتخاب درمان .۳

( یخانوادگ یپرکلسترولمیها) FHو  HCM ،LQTS مانند یارث یقلب یماریخطر ب توانند یم کیژنت یها شیآزما

 .مشخص کنند را

 (Targeted Therapy) هدفمند یو عصر داروها کیژنت یها شیآزما

 ضدسرطان هدفمند یها درمان .1



 یبرا)  Osimertinibو (HER2 یبرا)  Trastuzumab،(BCR-ABL یبرا)  Imatinibمانند ییها درمان

EGFR )شوند یم زیتجو یکیژنت جیبر اساس نتا ماًیمستق. 

 یرسرطانیغ یدر داروها کیفارماکوژنت .۲

 نیوارفار. برای مثال کاربرد دارند زیو ضدانعقاد ن یپزشک روان ،یقلب یدر داروها کیژنت یها شیآزما 

از عوارض  ها شیآزما نیا(. CYP2D6 )ژن یضدافسردگ یداروها( و VKORC1 و CYP2C9 یها )ژن

 .کنند یم یریخطرناک جلوگ ییدارو

 ژن شیرایبر و یمبتن یها درمان (CRISPR) :یخون کم، یتالاسم در زا یماریب یها اصلاح جهش امکان 

 با این روش وجود دارد. ها سرطان یبرخو  شکل یداس

 یها واکسن mRNA که بر اساس جهش تومور هر فرد  ییها واکسن: سرطان یبرا شده یساز یشخص

 .شوند یساخته م

 یریگ جهینت

تنها امکان  نه ها شیآزما نیهستند. ا ۲1در قرن  یتحول پزشک یاصل یها از ستون یکی کیژنت یها شیآزما

 نییانتخاب درمان مناسب، تع ،یریشگیدر پ یاتیبلکه نقش ح کنند، یرا فراهم م ها یماریب تر قیدق صیتشخ

ها  که در آن درمان دهد یم دیرا نو یا ندهیآ یشخص یپزشک .دارند یمراقبت یها یاستراتژ یو طراح ییپاسخ دارو

 ،یتکنولوژ عیسر شرفتی. پشوند یم یهر فرد طراح یکیژنت تیبلکه بر اساس ماه ستند،ین کسانیهمه  یبرا

 یگریاز هر زمان د شیب ندهیآ نیاند که ا باعث شده یهوش مصنوع یها و توسعه مدل ،یابی یارزان شدن توال

 .کنند یم نییرا تع یپزشک ندهیآ ریمس کیژنت یها شیشک، آزما بدون .اشددسترس ب قابل
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