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عنوان طرح تحقیقاتی: تشخیص ژنتیکی partial monosomy 21 در یک بیمار ایرانی با استفاده از تکنیک های سیتوژنتیکی
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مجری یا محقق اصلی و همکاران  با ذکر وابستگی هر فرد:
بهزاد داورنیا ( گروه ژنتیک و پاتولوژی، دانشکده پزشکی و پیرا پزشکی ، دانشگاه علوم پزشکی اردبیل)
عنوان پیام پژوهشی : 
شناسایی  یک مورد مونوزومی 21 با ویژگی‌های بالینی دیسمورفیسم‌های متعدد جمجمه‌ای-صورتی، وزن کم هنگام تولد، کوتاهی قد و ناهنجاری‌های دندانی 
پیام کلیدی :
گزارش  یک مورد نادر از جابجایی نامتعادل de novo بین کروموزوم‌های 15q26.3 و 21q22.11 که منجر به مونوزومی جزئی 21q و حذف می‌شود و اهمیت تجزیه و تحلیل جامع سیتوژنتیکی و مولکولی را برجسته می‌کند.

[bookmark: _GoBack]متن پیام پژوهشی :
مونوزومی جزئی کروموزوم 21q یک اختلال ژنتیکی نادر است که با طیف گسترده‌ای از تظاهرات بالینی از جمله ناتوانی ذهنی، تأخیر رشدی و ویژگی‌های متمایز جمجمه‌ای-صورتی مشخص می‌شود. حذف‌های همزمان شامل کروموزوم 15q26 نیز نادر و معمولاً خوش‌خیم هستند.
این مطالعه یک مورد نادر از جابجایی نامتعادل de novo بین کروموزوم‌های 15q26.3 و 21q22.11 را گزارش می‌دهد که منجر به مونوزومی جزئی 21q و حذف خوش‌خیم 15q26.3 می‌شود و اهمیت تجزیه و تحلیل جامع سیتوژنتیکی و مولکولی را برجسته می‌کند.
نمونه‌های خون محیطی از فرد مبتلا و والدینش با استفاده از کاریوتایپ باندینگ GTG، هیبریداسیون فلورسانس درجا (FISH) و هیبریداسیون ژنومی مقایسه‌ای آرایه الیگو کل ژنوم (array CGH) مورد تجزیه و تحلیل قرار گرفتند. نتایج: فرد مورد مطالعه، زنی ۳۶ ساله با ناتوانی ذهنی و تأخیر رشدی، کاریوتیپ 45,XX,der
(15)t(15;21)(q26.3;q22.11),-21 را نشان داد. Array CGH یک حذف ۱۷.۳۲ مگاباز در ۲۱q11.2q22.11 شامل ۳۷ ژن و یک حذف خوش‌خیم ۶۷۳ کیلوباز در ۱۵q26.3 شامل ۱۳ ژن را نشان داد. ویژگی‌های بالینی شامل دیسمورفیسم‌های متعدد جمجمه‌ای-صورتی، وزن کم هنگام تولد، کوتاهی قد و ناهنجاری‌های دندانی بود.

این مورد اولین مورد گزارش شده از ایران از یک مونوزومی جزئی بیماری‌زا ۲۱q به دلیل جابجایی نامتعادل با کروموزوم ۱۵q26.3 است. یافته‌ها بر نقش حیاتی تشخیص سیتوژنتیکی و مولکولی یکپارچه در شناسایی موارد زیر تأکید می‌کنند:
تأثیرات و کاربردها: 
· اهمیت تجزیه و تحلیل جامع سیتوژنتیکی و مولکولی را  در افراد دچار معلولیت های ذهنی سندرمیک برجسته می‌کند.
· منجر به شناسایی اهداف درمانی جدید براساس ژن های کلیدی در ناحیه ی حذف شده

محدودیت‌های شواهد چه بودند؟ 
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