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بیوبسی کوخًَی فبًکًَی

.ایي بیوبسی هعشفی ضذ1927دس سبل 

:اختلال فیضیکی اص جولِچٌذ اص یتشکیبایي بیوبسی 

  short stature                  جثِ کَچک 

skin hyperpigmentationی   ّیپشپیگوبًتبسیَى پَست

bone marrow failure (pancytopenia)            ًبسسبیی هغض استخَاى

.کِ کن خًَی ٍ کوبَد پلاکت دس آًْب ببسص تش هی ببضذ

ٍ دس توبهی سٌیي ٍ ًیضدس توبم گشٍُ ( بب کوی افضایص دس جٌس هزکش) ایي بیوبسی دس ّش دٍ جٌس 

  .دیذُ هی ضَد ّب



:بب پیطشفت هطبلعبت 

ًبسسبیی هغض استخَاى پیطشًٍذُ ٍ کن خًَی آپلاستیک 

ًبٌّجبسی ّبی هبدسصادی اص جولِ ًذاضتي یب اختلالات دیگشاًگطت ضست دست ٍ عذم تطکیل 

استخَاى سادیَس سبعذ

.  اصخصَصیبت اصلی ایي بیوبسی هی ببضٌذ  AMLابتلا بِ اًَاع سشطبى ّب خصَصب  ٍ استعذاد

ّتشٍطًیسیتِ دسعلائن  ببلیٌی 

بقذسی صیبد است کِ ًوی تَاى 

اص کلاسیک یک ًوًَِ جبهع ٍ 

.بیوبسی سا یبفت 

اص دسصذ  75تب  70حذٍد 

بیوبساى تببلَی کلاسیک 

.سا داسًذبیوبسی 



A disease with many faces

  :بیطتشیي فٌَتیپ ّبی ایي بیوبساى 

کوخًَی

کَچک بَدى جثِ

اختلالات هبدسصادی اًگطت ضست دست یب استخَاى سادیَس

ٍجَد لکِ ّبی ضیش قَُْ بش سٍی بذى

اًَاع اختلالات هبدسصای هثل اختلالات ضٌَایی

یک بیوبسی ّتشٍطى طًتیکی است کِ دس آى افضایص ًبپبیذاسی   FA هطخص ضذ کِ  بْشحبل

.اتفبق هی افتذ (ضکست ّبی خَدبخَدی)کشٍهَصٍهی 

Fanconi Anemia    باFanconi syndrome



فاًکًَی بیواری کن خًَی صى ّای 

رٍػ تقحیحبا ایي  اٍلیي صى بیواری کوخًَی فاًکًَی 1992در عال 

.ؽذؽٌاعایی  complement  یا   

  Fanconi( FANC )خلافِ ًام ایي بیواری بز اعاط ًاهگذاری اهزٍسُ 

.هی باؽذٍیک حزف کِ هعزف گزٍُ هتون صًی آى گزٍُ اعت ، 

.بزای ایي بیواری ؽٌاعایی ؽذُ اعتصى  21تاکٌَى بیؼ اس 
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Keys: ○= missense mutation, ● =  nonsense mutation, Δ  = small deletion/insertion or 

duplication,    █ = aberrant splicing/splice site mutation, ▼=  large insertion,   ▬

large deletion, X translation initiation.

FANCAطى 

.  ایي طى یکی اص بضسگتشیي طى ّبی ضٌبختِ ضذُ هسسب بیوبسی کوخًَی فبًکًَی است

.  هی ببضذ 16ٍاسیبًت بش سٍی کشٍهَصٍم  33اگضٍى ٍ  43بب  16q24.3طى  هحل قشاس گیشی ایي 

.هی ضَد Leukemiaدس ایي بیوبساى کوخًَی دس سٌیي پبیئٌتش ضشٍع ضذُ ٍ ببعث 

.است FANCAطى ایي بیوبسی هشبَط بِ بیطتشیي ضیَع هَتبسیَى ّبی 

.  تبکٌَى بشای آى گضاسش ضذُ استهَتبسیَى  200بیص اص 

.دس ایي طى است( اگضٍى  31تب ) دسصذ حزف ضذگی ّبی بضسگ  40حذٍد 









DNA      عَاهل آلکیلِ کٌٌذُ

کِ ًاپایذاری خَدبخَدی کزٍهَسٍم ّا در بیواراى هبتلا بِ ؽذًذ هتخققیي در آسهایؾگاُ هتَجِ 

mitomycinهثل هیتَهاعیي عی  DNAکوخًَی فاًکًَی با عَاهل آلکیلِ کٌٌذُ  C  ،

diepoxybutane ،cisplatinum وnitrogen mustard افشایؼ هییابذ.  

اس  DNAدخیل در بیواری فاًکًَی درهقابل عَاهل آلکیلِ کٌٌذُ بعبارتی هغجل ؽذُ کِ صًْای

.خَد ٍاکٌؼ ًؾاى دادُ ًٍقؼ هحافظتی بزای علَل را بزعْذُ دارًذ

DNAایي صى ّا ًقؼ خٌثی کٌٌذگی عَاهل بزّن سًٌذُ بیي سًجیزُ ای دٍ رؽتِ : “  ًتیجتا

  .  را بز عْذُ دارًذ  

DNA interstrand)پظ ایي خٌثی کٌٌذُ  crosslinks  ) یا(ICL ) هستند.



DNA interstrand crosslinks 







یبد هی ضَد ، تست   gold standardاهشٍصُ تطخیص قطعی بیوبسی فبًکًَی کِ اص آى بِ عٌَاى  

بب عَاهل ضیویبیی هثل (  chromosome breakage test) ضکست کشٍهَصٍهی 

MMC (mitomycin C) ،DEB (diepoxybutane)  ،cisplatinum ،

nitrogen mustard،  کِ ّوگی ایي عَاهلDNA-cross linking agents  ّستٌذ

.، اهکبًپزیش هی ببضذ

.  تَقف داسًذ G2لاصم بِ رکش است کِ سلَل ّبی ایي بیوبساى دستست  فلَسیتَهتشی ًیض دسهشحلِ 



ى هارد

:ٍ ؽاهلعذم درهاى قطعی ٍ درهاى ّای هَجَد جٌبِ ًگْذارًذُ دارًذ

(  Blood transfusion) تشریق خَى : 1

(Oral androgen آًذرٍصى ّای خَراکی ،) دارٍ درهاًی : 2

{ Bone marrow transplantation (BMT)} پیًَذ هغش اعتخَاى : 3

 Umbilical cord blood) تشریق علَل ّای بٌیادی خًَی بِ داخل بٌذ ًاف جٌیي هبتلا : 4

stem cell transplantation )

.  صى درهاًی کِ در هزحلِ تحقیقات هی باؽذ: 5

اس ایي هیاى پیًَذ هغش اعتخَاى در عال ّای اخیز بیؾتزیي هَرد را بِ خَد اختقاؿ دادُ اعت



اعتزاتضدی پیؾٌْادی

در هَرد ایي بیواراى ٍ خاًَادُ ّای آًْاایجاد بیَباًک اطلاعاتی   : 1



اعتزاتضدی پیؾٌْادی

با تغت ؽکغت بزرعی بیواراى هؾکَک بِ کوخًَی فاًکًَی ٍ یا خاًَادُ ّای آًْا :   2
  MMCکزٍهَسٍهی هثل 

در عیکل علَلی آًْا  G2 arrestیا بزرعی بیواراى با فلَعیتَهتزی ٍ بزرعی 

بیوار هبتلا بِ کن خًَی فاًکًَی را  61هحجَبی ٍ ّوکاراًؾاى تعذاد خاًن دکتز  2006در عال 
.تؾخیـ دادُ ٍ گشارػ کزدًذ MMCبا رٍػ عیتَصًتیکی 

خاًَادُ با حذاقل یک بیوار هبتلا بِ  70دکتز ففار هقذم ٍ ّوکاراًؾاى تعذاد  2016در عال 
.کوخًَی را ؽٌاعایی ٍ گشارػ کزدًذ



اعتزاتضدی پیؾٌْادی

  DNAعطح بزرعی در :   3

In unknown cases: NGS- Whole exon sequencing

In known cases: MLPA - PCR – HRM – sequencing

Multiplex ligation- dependent probe amplification (MLPA)



HRM

Corbett  or Rotor-Gene 6000 Multiplexing Instrument 
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Deletion



اعتزاتضدی پیؾٌْادی

اًجام هطالعات بالیٌی با هَػ ّای تزاًغضًیک فاًکًَی:   4
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