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We report PGD results for single gene disorders, gender typing, chromosomal aneuploidies and HLA matching 
since 2009. Our technique was based on developing several multiplex short tandem repeats (STR) mixes for each 
of the conditions tested. In cases of disease we also used DNA sequencing. PGD were mostly proposed to the 
families with common genetic disorders like beta-thalassemia, Hemophilia A, PKU, EBD (Epidermolysis 
Bollusa Dystrophica), HLA matching, chromosomal aneuploidies and sex typing. In total we have performed 
PGD for 39 cases (for a total of 216 blastomers). For ladies with advanced age only few (1-4) eggs could be 
retrieved. In total only 75 blastomers (34.72%) were selected for implantation.  
Our results showed that in total 44 blastomers (20.37%) were tested for F8 linked STRs, 20 (9.25%) for PKU 
(PAH gene), 9 (4.16%) for PKU (BH4 type PTS genes), 8 (3.7%) for deafness (GJB2 gene), 53 (24.53%)  for β-
Thalassemia, 8(3.7%) for Epidermolysis Bollusa and HLA matching, 95 (43.98%) for aneuploidies, 8 (3.7%) for 
FLH4 and HLA matching and finally gender selection was done on 175 blastomers (81%). Some of these figures 
belong to two or three types of simultaneous testing (e.g. thalassemia or hemophilia and sex selection or 
thalassemia and aneuploidies).  
So three families have proceeded to pregnancies and child birth and one is still pregnant. The birth outcomes 
were a twin healthy boys for hemophilia A (born on May 2011), a triplet boys for gender and aneuploidies 
selections (born on December 2013), a carrier boy for β-thalassemia was born on February 2014 and another 
twin pregnant woman in 12th weeks of pregnancy for Hemophilia A. Other implantations did not end up to 
successful pregnancies  
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  سال 4 طي در پزشكي ژنتيك خصوصي آزمايشگاه يك در مولكولي روش به دي جي پي انجام نتايج گزارش
،محبوبه مسعودي 1،ليلي رجالي 1،زهره شريفي1، عاطفه جودكي1،آمنه سرحدي1،كيانا سادات فاطمي1،فائزه رحيمي نژاد1،سولماز سابقي1پانتي فولادي

 2و1، سيروس زينلي1،حميده باقريان 1شيرين سياح،1،تينا شيرزاد1دفر

 شگاه ژنتيك پزشكي دكتر زينلي، مركز تحقيقات ژنتيك انساني كوثر ،تهران،ايرانآزماي -1

  ايران پاستور انستيتو بيوتكنولوژي، تحقيقات مركز مولكولي، پزشكي بخش-2
 1388 الس از HLA  سازگاري و ها جنسيت،آنيوپلوئيدي ژني،تعيين تك بيماريهاي برروي) دي جي پي(كاشتي پيش تشخيص نتايج مطالعه اين در

 چندگانه صورت به) ماهواره ريز) STR محل چند همزمان تكثير از استفاده مركزبا اين در استفاده مورد تكنيك. شود مي گزارش تاكنون

(Multiplex) ژنتيكي شايع بيماريهاي با هايي خانواده براي اغلب دي جي پي.است شده استفاده ژن توالي تعيين از موارد از برخي در و باشد مي 
 براي مجموع در.شود مي پيشنهاد جنسيت وتعيينEB پوستي بيماري و ها آنيوپلوئيدي ،بررسيHLA يو،سازگاري كي تالاسمي،هموفيلي،پي بتا مانند

 يا سميتالا مثال طور به( باشد مي تست چند زمان هم انجام حاصل شده ذكر نتايج از بخشي.  ايم داده انجام دي جي پي) بلاستومر 216( مورد 39
 كه است قرار اين به  ها STR نتايج بررسي.بودند انتقال قابل)%34,72( بلاستومر 75  درمجموع). آنيوپلوئيدي و جنسيت،تالاسمي تعيين با هموفيلي

 ژن كلاسيك رغي يو كي پي براي) %4,16(بلاستومر9 كلاسيك، يو كي پي براي) %9,25( بلاستومر A ،20 نوع هموفيلي براي) %20,37(بلاستومر 44

PTS،83,7(بلاستومر% (ژن ناشنوايي براي GJB2 ،53 بلاستومر )اپيدرمولايزيس پوستي بيماري براي) %3,7(بلاستومر 8تالاسمي، بتا براي) %24,53 
 175  نهايتاُ و ،HLA سازگاري و  FLH4 براي) %3,7( بلاستومر 8 ها، آنيوپلوئيدي براي) %43,98(بلاستومر HLA،95 وسازگاري بولوزا

 براي كمتري تخمك تعداد بالا سني ميانگين با خانمهايي معمولاَ كه است ذكر به لازم. اند گرفته قرار بررسي مورد جنسيت تعيين براي) %81(بلاستومر
   .دارند بيوپسي
 تعيين براي قلو 3پسر 3 تولد ،1389 هشتارديب در  A  نوع هموفيلي سالم پسر دو تولد.  است بوده همراه موفقيت با خانواده 3 در بلاستومرها انتقال

 با ، A  نوع هموفيلي ناقل خانمي مورد آخرين. 1392 بهمن در تالاسمي بتا براي سالم پسر 1تولد ، 1392 ماه آذر در همزمان آنيوپلوئيدي و جنسيت
  .است نبوده همراه موفقيت با  ها انتقال بقيه. باشد مي بارداري 12 هفته در اكنون هم كه يي قلو 2حاملگي
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