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Abstract 
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Objective: The present retrospective study aims at identifying the prevalence of 
chromosomal abnormalities in a population of couples who are candidates for as-
sisted reproductive techniques.
Materials and Methods: Cytogenetic analysis was performed according to the 
standard methods on cultured cells from the patients’ peripheral blood. The cul-
ture, was harvested after 72 hours. At least 20 metaphases were examined by 
GTG banding.
Results: The analyses of the Karyotypes of 1726 candidate patients (863 men 
and 863 women) revealed a total of 107 aberrant karyotypes, The frequencies 
of abnormalities were 3.6% (31/863) for men and 8.8% (76/863) for women. The 
following frequencies of abnormalities were observed for women: 6%(n=52) for 
sex chromosome mosaicism, 1.4%(n=12) for translocations, 0.3%(n=3) for inver-
sions and 1%(n=9) for other abnormalities. Whereas, the frequencies of abnor-
malities for men were: 0.9%(n=8) for sex chromosome mosaicism, 1.2%(n=11) for 
translocations, 0.3%(n=3) for autosomal inversions, 0.4%(n=4) for Y chromosome 
inversion. Kelinefelter syndrome was detected in one patient and 47, XY, +mar 
karyotype in another patient.
Conclusion: The high frequency of chromosomal abnormalities in couples with 
reproductive failure is well distinguished. In this study a higher frequency of aber-
rations was more observed in women than men. The frequency of translocations 
was similar in both sexes, but in men the frequency of inversions was higher than 
women, whereas the frequency of sex chromosome mosaicism in women was 
higher than men.
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مقدمه
محسوب  مدرن  جوامع   اساسى  مشكلات  از  يكى  نابارورى 
مى شود و مطالعات نشان داده است كه نزديك به 15 درصد زوجين 
طول   در  ثانويه  يا  اوليه  نابارورى  تجربه  يافته،  توسعه  كشورهاى  در 
ميزان  فراوانى  متعدد  مطالعات  اند (1).  داشته  توليدمثلى  زندگى  دوره 
زوجين  در  13/1درصد  تا  1/3درصد  از  را  كروموزومى  اختلالات 

نابارور گزارش كرده اند (2-6). 
آميزش  سال  يك  از  پس  فرزند  داشتن  در  ناتوانى  نابارورى، 
محافظت نشده تعريف شده است. سازمان جهانى بهداشت در مطالعه 
درصد  حدود 20  در  كه  است  كرده  گزارش  خود  سال 2000  جامع 
موارد نابارورى اوليه به علت مشكل در شريك جنسى مذكر، 38 درصد 
علت  به  درصد  و 27  مونث  جنسى  شريك  در  مشكل  علت  به  موارد 
نامشخص  علت  با  ديگر  موارد  و 15درصد  زوجين  در  مشكل  وجود 
است (7). علل نابارورى در مردان و زنان متفاوت است و علل ژنتيكى 
باقى  مبهم  توليدمثل  زمان  تا  معمولا  كه  است  عوامل  اين  از  يكى 
مى ماند. در زنان داراى نقص اوليه تخمدان، زوجين داراى سقط مكرر 
كروموزومى  يافته هاى  اسپرم،  پارامترهاى  در  اختلال  داراى  مردان  و 
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به  كننده  مراجعه  بارورى  كمك  هاى  روش  با  درمان  تحت  زوجين  در  كروموزومى  اختلالات  فراوانى  بررسى  هدف:   *
پژوهشكده رويان 

* مواد و روش ها: با استفاده از خون محيطى و نواربندى G از هر بيمار حداقل 20 متافاز مورد بررسى قرار گرفت.
* يافته ها: مجموعا از كاريوتايپ 863 زوج ، 107 مورد (12/4 درصد) كاريوتايپ غيرطبيعى، حداقل در يكى از زوجين، 
درصد  و 3/6  مونث  جنسى  شريك  به  متعلق  اختلالات  درصد(76/863)  مطالعه، 8/8  مورد  جمعيت  در  شد.  داده  تشخيص 
جنسى  زنان (شريك  جمعيت  در  شده  مشاهده  اختلالات  فراوانى  بود.  مذكر  جنسى  شريك  به  متعلق  اختلالات   (31/863)
درصد  ها، 0/3  جابه جايى   (n=12) درصد جنسى، 1/4  كروموزوم هاى  موزائيسم   (n=52) درصد  6 از:   بود  عبارت  مونث) 
كه در جمعيت مردان (شريك جنسى مذكر) فراوانى اختلالات  (n=3) وارونگى ها و 1 درصد (n=9) ساير موارد. درحالى 
ها، جايى  جابه   (n=11) درصد   1/2 جنسى،  هاى  كروموزوم  موزائيسم   (n=8) درصد   0/9 از:  بودند  عبارت  شده  مشاهده 
وارونگى هاى اتوزوم 0/7 درصد (n=6)، وارونگى كروموزوم Y در 0/4 درصد (n=4)، يك موردXXY,47 و يك مورد هم

XY+mar,47. ضمنا در كل جمعيت تحت بررسى، 1/6درصد (28/1726) وارونگى پرى سنتريك استاندارد كروموزوم 
9 به عنوان واريته نرمال مشاهده شد.

* نتيجه گيري: فراوانى اختلالات كروموزومى در زوجينى كه با روش هاى كمك بارورى تحت درمان هستند نسبت 
گيرى دارد. در مطالعه حاضر، فراوانى اختلالات مشاهده شده در جمعيت زنان تقريبا 2/5  به جمعيت عمومى افزايش چشم 
برابر جمعيت مردان بود. فراوانى جابه جايى هاى كروموزومى در هر دو گروه مشابه، ولى فراوانى وارونگى هاى كروموزومى 
در جمعيت مردان 3/7 برابر جمعيت زنان بود.  فراوانى موزائيسم كروموزوم هاى جنسى با درجه كم در جمعيت زنان بيشتر 
از جمعيت مردان بود. البته با توجه به ميانگين سنى 33/5 سال در زنان اين احتمال وجود دارد كه عامل سن بر روى وضعيت 

موزائيسم موثر باشد.

* كليدواژگان: اختلالات كروموزومى، نابارورى، روش هاى كمك بارورى
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مقاله اصيل

به  كروموزومى  اختلالات  و  نابارورى   بين  ارتباط  است.  تر  شايع 
خوبى شناخته شده است، به طورى كه در گروه مردان از 2/2درصد 
است.  شده  گزارش  مختلف  هاى  جمعيت  در  درصد   10/3 تا 
(ICSI) كانديداى  مردان  گروه  در  كروموزمى  اختلالات  فراوانى 

بيشتر  (4/6درصد)   Intracytoplasmic Sperm Injection
درصد)   1)  In Vitro Fertilization  (IVF) كانديداى  گروه  از 
گزارش شده است (4). فراوانى اختلالات كروموزومى در زنانى كه 
داراى انديكاسيون IVF هستند نيز هفت برابر بيشتر ازجمعيت نوزادان 
تازه متولد شده گزارش شده است (4). البته در زنانى كه سابقه عدم 
فراوانى  اند  داشته  مكرر  طور  به  بارورى  كمك  هاى  روش  موفقيت  
در  كروموزومى  يافته  شايع ترين   .(8  ،2) است  شده  گزارش  بالاترى 
زوجين نابارور مربوط به كروموزوم هاى جنسى است؛ چنانچه سندرم 
مردان  جمعيت  در  يافته  ترين  شايع  مختلف  هاى  واريته  با  فلتر  كلاين 
كروموزوم  مونوزومى  نابارور  زنان  جمعيت  در   .(4) است  آزواسپرم 
هدف   .(4) است  يافته  ترين  شايع  آن  موزائيك  هاى  واريته  و  جنسى 
مشاهده  كروموزومى  اختلالات  نوع  و  فراوانى  بررسى  مطالعه  اين  از 
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شده در زوجين تحت درمان با روش هاى كمك بارورى است كه به 
تواند  اند. اين نتايج مى  علل مختلف به پژوهشكده رويان مراجعه كرده 
از  قبل  ژنتيك  مشاوره  و  نابارورى  سيتوژنتيكى  علل  شدن  روشن  در 

هرگونه اقدام كمك بارورى در اين مركز بسيار مثمرثمر باشد.

مواد و روش ها 
بيماران

هر زوج متشكل از دو شريك جنسى است كه در مطالعه حاضر 
مذكر،  جنسى  شريك  به  و  زنان  جمعيت  مونث،  جنسى  شريك  به 
بالينى  هاى  پرونده  مطالعه  اين  در  شود.  مى  اطلاق  مردان  جمعيت 
فرد)  مذكر (1726  جنسى  شريك  و 863  مونث  جنسى  شريك   863
شدند.  بررسى  رويان  پژوهشكده  سيتوژنتيك  آزمايشگاه  به  ارجاعى 
سال   38 و   33/5 ترتيب   به  مردان  و  زنان  جمعيت  سنى  ميانگين 
تقسيم  گروه  دو  به  بيماران  باردارى،    سابقه  اساس  بر  همچنين  بود. 
بارداري  سابقه  بار  يك  حداقل  كه  زوجيني  شامل  اول  گروه  شدند. 
نداشتند  فرزندي  گونه  هيچ  و  شده  سقط  به  منجر  ولى  اند  داشته 
Parity=0) و گروه دوم شامل زوجيني كه سابقه  (Gravity≥1 و 
به  دوم  و  اول  گروه   .(2 و   1 (جدول هاي  نداشتند  بارداري  گونه  هيچ 
جمعيت  كلى  ويژگى هاى  بودند.  زوج  و 425  بر 438  مشتمل  ترتيب 

مورد مطالعه در جدول شماره 1 خلاصه شده است.
روش كار

درخواست  و  زوجين  رضايت  با  كروموزومى  مطالعات 
روش  از  استفاده  با  كه  صورت  بدين  شد.  انجام  معالج  پزشك 
شد.   داده  كشت  زوجين  هپارينه  محيطى  خون  استاندارد،  هاى 

و جمع آورى  شده  داده  كشت  هاى  سلول  روز،  سه  گذشت  از  پس 
با ها  لام   .(9) شدند  تهيه  بالا  كيفيت  با  و  مناسب  هايى  لام   
تريپسين از  استفاده  با  G (GTG Banding) Gو  نواربندى  تكنيك 
آناليز در   .(9) شدند  آميزى  رنگ  گيمسا،  رنگ  و 

 400-500 كيفيت  با  متافاز    20 حداقل  بيمار  هر  از  ميكروسكوپى،  
 3-4 كاريوتايپ  و  بردارى  عكس  از  پس  قرارگرفت.  آناليز  مورد 
گزارش   (ISCN, 1995) پروتكل  براساس  نهايى  نتيجه  متافاز، 
به  مطالعه  مورد  جمعيت  در  شده  مشاهده  اختلالات   .(10) شد 
ساير  و  ها  وارونگى  ها،  جابه جايى  جنسى،  هاى  كروموزوم  موزائيسم 
موزائيسم  موارد  در  بيشتر  يا  متافاز   50 تعداد  شدند.  تقسيم  موارد 
سلول  يك  از  بيش  با   جنسى)  هاى  كروموزوم  براى  (مخصوصا 
جنسى،  كروموزوم  موزائيسم   .(10) شدند  شمارش  غيرطبيعى، 
كه  شود  مى  گفته  غيرطبيعى  سلول  دو   از  بيش  يا  دو  وجود  به 
موزائيسم  عنوان  به  باشد  10درصد  از  كمتر  آن  فراوانى   چنانچه 
مينور  موزائيسم  يا   (Low Grade Mosaicism) كم  درجه  با 
مطالعه  در   .(2) شوند  مى  گرفته  نظر  در   (Minor Mosaicism)
گرفته  نظر  در  اختلال   داراى  افراد  درگروه  نيز  افراد  اين  حاضر 
از كروموزومى،  هاى  هترومورفيسم  مشاهده  صورت  در  اند.  شده 

استفاده  تاييد  براى  بندينگ   NOR يا  و  بندينگ   -C هاى  تكنيك 
شدند.  گزارش  نرمال  واريته  يك  عنوان  به  تاييد  از  پس  كه  شد (9) 
صورت  به  كه   9 كروموزوم  سنتريك  پرى  وارونگى  همچنين 
بازوى  در  و  سانترومر  زير  در  هتروكروماتين  منطقه  يك  وارونگى 
افراد  شد.  گرفته  نظر  در  نرمال  واريته  عنوان  به  مى شود  مشاهده  بلند 
كه  زوجينى  گروه  از   9 كروموزوم  يك  در  سنترى  پرى  وارونگى  با 

شدند.  حذف  بودند،  كروموزومى  اختلالات  با 
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جدول 1: ويژگى هاى كلى جمعيت مورد مطالعه

863 زوج (1726 فرد)تعداد كل زوجين

تعداد كل افراد  با اختلال كروموزومى     
زنان داراى اختلال  
مردان داراى اختلال
ميانگين سنى زنان

ميانگين سنى مردان
Gravity≥1, Parity=0 زوجين با سابقه
Gravity=0, Parity=0 زوجين با سابقه

107 مورد
76 مورد
31 مورد

33/5 سال
38 سال

438
425

جدول 2: اختلالات كروموزومي مشاهده شده در زوجين با سابقه بارداري يا بدون آن

تعداد گروه
(زوج)

داراى اختلال 
(جنس)

نوع اختلال
MosTraInvAddInsDelFraOther

Gravity≥1
Parity=0438n=67

n=48(زن)
n=19(مرد)

29
5

12
6

2
7

1
-

1
-

1
-

1
-

1
1

Gravity=0
Parity=0425n=40

n=28(زن)
n=12(مرد)

23
3

-
5

1
3

1
-

-
-

-
-

-
-

3
1

Mos; Mosaisicm, Tra; Translocation, Inv; Inversion, Add; Addition, Ins; Insertion, Del; Deletion, Far; Fragile



ها يافته 
در بررسى 863 پرونده زوجين تحت درمان با روش هاى كمك 
مشاهده  كروموزومى  اختلال  با  مورد  (12/4درصد)   107  ، بارورى 
شد كه به تفكيك جنس شامل 76 (8/8 درصد) زن و 31 (3/6درصد) 
 56)  60 كروموزومى،  اختلالات  با  مورد   107 اين  از  بودند.  مرد 
درصد) مورد موزائيك كروموزوم جنسى( 52 زن و 8 مرد) با درجه 
موزاييك بالاى 10درصد در  مشاهده شد.  كم (كمتر از 10درصد) 
و  14درصد)  ديگرى  و  12درصد  (يكى  زنان  جمعيت  از  نفر  دو 
همچنين در دو نفر از جمعيت مردان (يكى 45 درصد و ديگرى 35 
كروموزوم  موزائيك  درصد  ميانگين  مجموعا  شد.  مشاهده  درصد) 
مردان  درجمعيت  و   (52/863) درصد   6 زنان  جمعيت  در  جنسى 
0/9درصد (8/863) بود. در كل جمعيت تحت بررسى، 2/3 درصد 
(41/1726) اختلال ساختارى ديده شد كه به ترتيب 2/3درصد و 2/4 
درصد در جمعيت زنان و مردان بود. فراوان ترين اختلال ساختارى،

1/4درصد  در  ترتيب  به  كه  بود  كروموزومى  متعادل  جايى  جابه 
جابه  از  پس  شد.  مشاهده  مردان  و  زنان  جمعيت  از  درصد   1/3 و 
يافته  ترين  شايع  كروموزومى  وارونگى  كروموزومى،  متعادل  جايى 
در بين جمعيت زنان (0/3درصد) و مردان (1/1درصد) بود. به غير 
دو  در  كه  زنان  جمعيت  در   inv(10)(p11.2q26) وارونگى  از 
مورد مشاهده شد، بيشتر وارونگي ها فقط يك بار در جمعيت تكرار 

اند.  شده 
زنان،  جمعيت  در  كروموزومى  اختلال  مورد   76 ميان  از 

جابه  تعداد،  اين  از  مورد   12 در  بود.  ساختارى  اختلال  مورد   20
مورد،   12 اين  ويژگي  شد.  ديده  متقابل  كروموزومى  جايى 
مورد   10 در  كه  طوري  به  بود.  باردارى  بار  يك  حداقل  سابقه 
رحمى درون  مرگ  بار  دو  با  مورد  يك  مكرر،  سقط  سابقه 

(Intra Uterus Fetal Death; IUFD) در مورد آخر تولد فرزندى 
با سندرم داون گزارش شده بود (مراجعه شود به جدول 2). از ساير موارد 
داراي اختلالات ساختاري، 3 نفر با وارونگى كروموزومى، دو نفر با 
اضافه شدن كروموزومى (Addition)، يك نفر با دخول كروموزومى
يك  و   16 كروموزوم  شكست  موزائيك  با  نفر  يك   ،(Insertion)
نفر هم با حذف در بازوى كوتاه كروموزوم X مشاهده شد. همچنين 
يك  و  كروموزومى  ماركر  براى  موزائيك  نفر  دو  زنان،  جمعيت  در 
نفر با موزائيك ماركر كروموزومى و كروموزوم جنسى به طور توام 

مشاهده شد (جدول 3) .
در جمعيت  مردان، 21 مورد اختلال ساختارى ديده شد كه شامل 
اتوزوم، 4  كروموزوم  وارونگى  نفر  كروموزومى، 6  جابه جايى  نفر   11
نفر وارونگى كروموزوم Y بودند. همچنين در جمعيت مردان، يك نفر 
شد  مشاهده  ماركر  كروموزوم  با  هم  نفر  يك  و  كلاسيك  فلتر  كلاين 

(جدول 4).

n=76 جدول 3: يافته هاى كروموزومى در جمعيت زنان

كاريوتايپوضعيت باردارىتعدادنوع اختلال كروموزومى

52Abموزائيسم كروموزوم جنسى
Fail ART

45,X/46,XX                             31cases
47,XXX/46,XX                         5 cases
45,X/47,XXX/46,XX                 13 cases
45,X/47,XXX/48,XXXX/46,XX   3 cases

12Abجابه جايى ها
Ab
6 Ab
1 Ab
5 Ab
3 Ab
3 Ab
3 Ab
2 Ab
2 IUFD
5 Ab
Down syndrome child

45,XX,t(13q14q) (q10;q10)       
45,XX,t(3;13)(q10;q10)  
46,XX,t(2;6)(q33;p21.1)    
46,XX,t(2;8)(p12;q13) 
46,XX,t(3;21)(p23;q11.2)  
46,XX,t(4;5)(q31.1;q35)  
46,XX,t(5;6)(q33;q21)  
46,XX,t(6;14)(q21;q32)  
46,XX,t(7;18)(q22;p11.3)  
46,XX,t(8;22)(q11.2;p11.1)  
46,XX,t(1;2)(q43;p21)   
46,XX,t(14;21)(q10;q10)  

Ab 34وارونگى ها
1 Ab, 1 IUFD
2 ICSI

46,XX,inv(10)(p11.2q26)   
46,XX,inv(10)(p11.2q26) 
46,XX,inv(11)(p15q12)   

Ab 92ساير موارد
2 Ab
4 Ab
3 Ab
8 Ab
3 IVF
6 ICSI
1 IUI
4 IVF

46,XX,?add(2)(p25.3)insh2p26.3(2psubtel*2) 
46,XX,del(X)(p22.1pter)  
46,XX,ins(16;?)(p11.2;?)  
46,XX,fra(16)(q21)[16]/46,XX[152]  
46,X,+mar[2] /46,XX[18]
46,XX,add(15)(p13)       
47,XX,+mar                   
47,XX,+mar[3]/46,XX[47]       
47,XXX[2]/47,XX,+mar[2]/46,XX[96]       

ART; Assisted Reproductive Techniques, Ab; Abortion, ICSI; Intracytoplasmic Sperm Insemina-
tion, IVF; In Vitro Fertilization, IUFD; Intra Uterus Fetal Death
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سابقه  نداشتن  يا  داشتن  جنبه  از  زوجين  بندى  تقسيم  اساس  بر 
باردارى نتايج زير به دست آمد. گروه G≥1,P=0 از 67 مورد زوجين 
 G=0,P=0 داراي اختلال كروموزومي، 48 زن و 19 مرد و در گروه
مرد   12 و  زن   28 كروموزومي،  اختلال  داراي  زوجين  مورد   40 از 

مشاهده شدند (جدول 2).
در و  درصد   15/3 زوج،   438 از   G≥1, P=0 درگروه   

9/4 درصد اختلال كروموزومى  G=0, P=0 از 425 زوج  گروه 
كه  زوجينى  در  كروموزومى  اختلالات  فراوانى  شد.  مشاهده 
در  كه  طورى  به  بود.  متفاوت  داشتند  باردارى  مختلف  سوابق 
در و  بود  گيرتر  چشم  ساختارى  اختلالات   G≥1, P=0 گروه 

در  ولى  شد.  مشاهده  ساختارى  اختلالات   (31/438) درصد   7
ساختارى  اختلالات    (10/425) 2/3درصد   ،G=0, P=0 گروه 

.(2 (جدول  شد  مشاهده 
در كل جمعيت مورد مطالعه، 1/6درصد (28/1726 نفر) وارونگى 
داشتندكه   inv(9) (p11q12) كروموزوم  سنتريك  پرى  استاندارد 
اختلال  داراى  افراد  گروه  از  كه  بودند  مرد   16 و  زن   12 شامل 

كروموزومى حذف شدند و به عنوان واريته نرمال گزارش شدند.

بحث 
 در اين مطالعه، هدف بررسى اختلالات كروموزومى در زوجين 
تحت درمان با روش هاى كمك بارورى مراجعه كننده به پژوهشكده 
به  داشتند  كروموزومى  بررسى  انديكاسيون  كه  زوجينى  بود.  رويان 

گونه كه قبلا ذكر شد،  آزمايشگاه سيتوژنتيك ارجاع داده شدند. همان 
در جمعيت مورد مطالعه 107(12/4درصد) مورد اختلال كروموزومى 
يافت شد كه به تفكيك جنس شامل 8/8 درصد در جمعيت زنان و 3/6 
درصد در جمعيت مردان بود. در يك مطالعه مرورى، فراوانى اختلالات 
به   ICSI كانديداى  زنان  گروه  در  ساختارى  و  جنسى  كروموزومى 
ترتيب 3/8 درصد و 1/3 درصد  و در زنان گروه IVF به ترتيب 2/6 
درصد و 1/4 درصد گزارش شده است (11). در همين مقاله، فراوانى 
كانديداى  مردان  گروه  در  ساختارى  و  جنسى  كروموزومى  اختلالات 
ICSI به ترتيب 2/3 درصد و 2/2 درصد و در گروه كانديداى IVF به 
ترتيب 0/2 درصد و 0/8 درصد گزارش شده است. مجموعا موزائيك 
مقايسه  در   ICSI كانديداى  مردان  و  زنان  در  جنسى  هاى  كروموزوم 
در  اختلالات ساختارى  همچنين  است.  بوده  يافته  فراوان ترين    IVF با 
گروه مردان كانديداى ICSI بسيار چشم گيرتر از گروه زنان بوده است 
(11). در مطالعه اى ديگر بين 2650 زوج كانديداى ICSI، 3/06درصد 
اختلالات  درصد   19/85 كه  است  شده  يافت  كروموزومى  اختلالات 
ذكر  شايان  البته   .(12) است  بوده  زنان  در  درصد   14/81 و  مردان  در 
كه  دهند  مى  تشكيل  مردانى  را   ICSI موارد  اعظم  قسمت  كه  است 
داراى پارامترهاى غيرطبيعى در اسپرم هستند و در اين گروه  اختلالات 

كروموزومى فراوانى بالاترى دارد (13).
مطالعه،  تحت  جمعيت  كل  در  كروموزومى  يافته  ترين  شايع 
 60 كه  بود  جنسى  هاى  كروموزوم  به  مربوط  كم  درجه  با  موزائيسم 
ذكر  شايان  بودند.  اختلال  اين  داراى  مورد  از 1726(3/5درصد)  مورد 

n=31 جدول 4: يافته هاى كروموزومى در جمعيت زنان

كاريوتايپوضعيت باردارىتعدادنوع اختلال كروموزومى

8Abموزائيسم كروموزوم جنسى
Fail ART

45,X/46,XY                                   6 cases
46,XY/47,XXY                                1 case
45,X/47,XYY/47,XXY/46,XY          1 case

11Abجابه جايى ها
4 Ab
ICSI
3 ICSI
ICSI
3 Ab
6 Ab
3  IVF
1 Ab, 2 ICSI
1 ICSI,1 IVF
3 Ab

45,XY,der(13;14)(q10;q10)
45,XY,t(14;15) (q10;q10)
46,X,der(Y)t(Y;D/G)(q12;p12p12)
46,XY,t(1;10)(p32;q21-2)   
46,XY,t(1;17)(p13;q25)   
46,XY,t(1;2)(p36.1;q37.1)    
46,XY,t(4;16)(q33;q13)    
46,XY,t(6;17)(p21.3;q21)    
46,XY,t(8;11)(q24.3;q13.1)   
46,XY,t(2;3)(p23;q21) 
46,XY,t(4,8)(p15;q21)

ICSI 102وارونگى ها
Ab
3 ICSI
3 Ab
1 Ab,5 ICSI
1 IUFD
4 ICSI
3 Ab
3 Ab
2 Ab,1 ICSI

46,X,inv(Y)(p11.2q11.22)    
46,XY,inv(1)(p11q21)    
46,XY,inv(11)(p12q13)  
46,XY,inv(2)(p25q21)   
46,XY,inv(2)(q13q33)    
46,XY,inv(3)(p11q12)   
46,XY,inv(3)(p23p26),inv(9)(p11q12)     
46,XY,inv(Y)(p11.2q11.2)    
46,XY,inv(Y)(p11.2q11.22)    
46,XY,inv(Y)(p11.2q11.22)    

Ab 22ساير موارد
1 ICSI

47,XXY   
47,XY,+mar   

ART; Assisted Reproductive Techniques, Ab; Abortion, ICSI; Intracytoplasmic Sperm In-
semination, IVF; In Vitro Fertilization, IUFD; Intra Uterus Fetal Death
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است در اين مطالعه فقط افرادى به عنوان موزائيسم در نظر گرفته شده 
اند كه داراى دو يا بيش از دو سلول غيرطبيعى بودند و مشاهده فقط 
يك سلول غيرطبيعى به عنوان آرتيفكت در نظر گرفته شده است (5). 
دارد.  وجود  نظرهايى  اختلاف  كم  درجه  با  موزائيسم  تعريف  درباره 
برخى  و   (14  ،4  ،2) 10درصد  از  كمتر  محققان  برخى  كه  طورى  به 
نظر  در  كم  درجه  با  موزائيسم  عنوان  به  را  درصد   6 از  كمتر  ديگر 
جنسيت  تفكيك  به  حاضر،  مطالعه  مورد  جمعيت  در   .(15) گيرند  مى 
در  ولى  درصد   6 زنان  جمعيت  در  كم  درجه  با  موزائيسم  درصد 
گونه كه مشاهده مى شود فراوانى  جمعيت مردان 0/9 درصد بود. همان 
است  مردان  از  بيشتر  بار  زنان 6/6  جمعيت  در  كم  درجه  با  موزائيسم 
گونه بوده است (2،  كه در بسيارى از مطالعات محققان ديگر نيز بدين 
14). برخى محققان، آنيوپلوييدى كروموزوم هاى جنسى را در كشت

دو  هر  در  سن  به  وابسته  اختلال  يك  عنوان  به  خون  هاى  لنفوسيت 
اند (16، 17). به طورى كه در جمعيت زنان بيشتر از  جنس مطرح كرده 
مردان است و بيشتر به صورت حذف كروموزوم X مشاهده مى شود تا  
بر  تاييدى  نيز  حاضر  مطالعه  و   (18-20) X كروموزوم  به دست آوردن 
يافته هاى ساير محققان است (جداول3 و 4). ميانگين سنى در جمعيت 
وضعيت  آيا  حال  بود.  سال   38 مردان  جمعيت  در  و  سال   33/5 زنان 

تواند متاثر از سن باشد؟ موزائيك در اين افراد مى 
موزائيسم روى  بر  مطالعه  در  همكارانش  و  مورل 

در  كه  اند  دريافته   ICSI كانديداى  زوجين  در  جنسى  كروموزوم هاى 
كروموزوم دادن  دست  از  هستند   ICSI كانديداى  كه  زنانى  جمعيت 

X(X,45) در بيش از دو سلول  نسبت به گروه كنترل و گروه مردان 
اند وجود دو  افزايش چشم گيرى نشان مى دهد (5). همچنين بيان كرده 
عنوان  به  زنان  جمعيت  در   X,45 تايپ  كاريو  با  سلول  دو  از  بيش  يا 

موزائيسم واقعى است (5). 
موزائيسم اند  كرده  گزارش  نيز  همكارانش  و  سونتاگ 

كروموزوم هاى جنسى با درجه كم در زنان بر روى نتيجه ICSI تاثيرى 
موزائيسم  كه  اند  كرده  بيان  ديگر  محققان  برخى  ولى   .(14) ندارد 
عدم  و  جنين  گزينى  لانه  روى  بر  كم  درجه  با  جنسى  هاى  كروموزوم 
حال  هر  به   .(22  ،21) است  موثر  بارورى  كمك  هاى  روش  موفقيت 
با  جنسى  هاى  كروموزوم  موزائيسم  داراى  كه  زوجينى  باردارى  نتيجه 
درجه كم هستند دقيقا معلوم نيست و در صورت باردارى تشخيص قبل 

از تولد توصيه مى شود.
دومين اختلال شايع در زوجين نابارور جابه جايى هاى كروموزومى 
است. به طورى كه فراوانى اين اختلال در جمعيت زنان (1/4 درصد) 
مجموع  در  بود.  مشابه  تقريبا  درصد)   1/3) مردان  درجمعيت  و 
گونه كه مشخص است در مواردي كه مشكلي در بارداري وجود  همان 
ندارد ولي سابقه سقط يا IUFD وجود دارد، فراواني اختلالات ساختاري 

مشاهده   G=0, P=0 با   G≥1, P=0 گروه  مقايسه  در  است.  بالاتر 
مطرح  كروموزومي  ساختاري  اختلالات  بيشتر،  اول  گروه  در  كنيم  مي 
اين  در  ساختاري  اختلالات   (31/438) درصدي   0/7 فراواني  و  است 
بيانگر  دوم  گروه  در   (10/425) درصدي   2/3 فراواني  به  نسبت  گروه 
 G≥1, P=0 گروه  در  اوصاف،  اين  با   .(2 (جدول  است  مطلب  اين 
و ژنتيك  مشاوره  كه  بالاست  بسيار  غيرطبيعي  فرزندان  داشتن  ريسك 

برخوردار  اي  العاده  فوق  اهميت  از  گروه  اين  در  ژنتيك   هاي  بررسي 
هاي  روش  از  استفاده  در  غالبا  كه   G≥0, P=0 گروه  در  البته  است. 
كروموزومي  اختلالات  ريسك  نيز  اند  بوده  ناموفق  درماني  كمك 
كه   ICSI كانديداي  گروه  در  مخصوصا  بالاست.  آنها  زادگان  در 
جنسى  شريك  كه  دهند  مي  تشكيل  زوجينى  را  آنها  اعظم  بخش 
متعدد  تحقيقات  است.  اسپرم  پارامترهاي  در  نقص  داراي   مذكر 
طبيعي،  كاريوتايپ  داشتن  با  حتي  افراد  اين  در  كه  است  داده  نشان 
مطرح  آنها  هاى  اسپرم  در  كروموزومي  اختلالات  ريسك  افزايش 
نازايي  يا  ناباروري  مشكلات  كه  زوجيني  كل،  طور  به   .(23) است 
گزيني لانه  از  قبل  ژنتيكي  تشخيص  براي  مناسبي  كانديداهاي  دارند 
(Preimplantation Genetic Diagnosis; PGD ) هستند كه با 
توان ريسك خطر انتقال جنين هايي كه داراي كاريوتايپ  اين روش مي 
غيرطبيعي هستند را كاهش و احتمال باروري را افزايش داد. در افرادى 
كروموزومى  موزائيسم  دليل  به  اند  كرده  استفاده    PGD روش  از  كه 
در جنين و خطاهاى احتمالى، تشخيص ژنتيكي قبل از تولد در دوران 
بارداري توصيه شده است (24، 25). چنانچه بارداري منجر به سقط شود 
بررسي محصولات سقط در برنامه  هاي كمك درماني ناباروري آتي از 

ارزش فوق العاده اي برخوردار است.

نتيجه گيرى
هستند  بارورى  كمك  روش هاى  كانديداى  كه  نابارورى  زوجين 
نسبت به جمعيت عمومى داراى ريسك بالاى اختلالات كروموزومى 
عدم  يا  زايى  مرده  سقط،  سابقه  كه  زوجينى  ميان  اين  در  كه  هستند. 
موفقيت ICSI دارند ريسك بالاترى دارند (24، 25). بنابراين در اين 
از  اعم  ژنتيكى  تشخيص  و  گرى  غربال  هاى  روش  از  استفاده  زوجين 
تواند  مى  تولد  از  قبل  تشخيص  جهت  آمنيوسنتز  آن  دنبال  به  و   PGD

بسيار كمك كننده باشد.
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