
آشنایی با تستھای تخصصی آزمایشگاھی

دکتر میرمجید مصلایی

دکتراي علوم آزمایشگاهی

آزمایشگاه پاتوبیولوژي و ژنتیک پارسه

ABL1-BCR ، یسنجشکم)p190 (جزئی
p190جزئی)breakpoint(با نقطه انفصالmRNA BCR-ABL1تشخیص کمی 

بالینیپیشینه 

 نقطه انفصالt(9;22) (q34;q11) جوشی یا فیوژن همکه منجر بهBCR-ABL1 p190گردد، درمی

) CML(بیماران لوکمی میلوئیدي مزمن و به ندرت در ) ALL(اي از موارد لوکمی لنفوبلاستیک حاد هزیرمجموع

.شوددیده می

 جوشی همپیگیريتشخیص وBCR-ABL1 p190 توسطPCRکی م)qPCR( ،ارزیابی تواند در تشخیص، می

.هاي درمانی در حال انجام مورد استفاده قرار گیردآگهی و نظارتپیش

جوشیهمBCR-ABL1 p191اگزون از ترانسلوکاسیون میانBCR 2و اگزونABL1)ela2(شودناشی می .

.استBCR-ABL1 p190هايجوشیهممختصاین تست 

موارد سفارش تست

 مورد استفاده اصلی این تست، نظارت بر سطوحmRNAجوشی همBCR-ABL1ی است در خون کامل بیماران

.استیید شدهها تأجزئی در آننقطه انفصالکه لوکمی فیلادلفیا مثبت با 

تفسیر آزمایش

شودنتایج تست به صورت زیر گزارش می:

تعداد نسخه (مثبتBCR-ABL1نرمال یا هنجار(

 ضعیفی مثبت، غیرقابل سنجشبه صورت

داده نشده استتشخیص.

هاي تستمحدودیت



هاي مورفولوژیک و دیگر اطلاعات مرتبط تفسیر گردد و نباید به تنهایی نتایج این تست همیشه باید همراه با داده

.براي تشخیص بدخیمی مورد استفاده قرار گیرد

هاي ولــــــشوند ممکن است هنوز سلهایی که بوسیله این تست منفی تشخیص داده مینمونهBCR-ABL1

.مثبت را در سطوح زیر محدوده تشخیص تست، داشته باشند

 تستBCR-ABL1،mRNA عمدهرا با نقاط انفصال)e13a2,e14a2;p210 (کندشناسایی نمی.

هامواد و روش

 کلRNA استخراج شده و به از خون کامـلcDNAتر به لت کامیا به عبار)random-primed cDNA (

.شودتبدیل می

جوشی اصلی یک قطعه، نقطه انفصال همBCR-ABL1 را پوشش داده و یک قطعه کنترلی نرمال شده درون

ABL1 cDNA به وسیله ،real-time PCRی تشودمیکثیرکم.

و تعداد نسخه نرمال شده نمودارهاي استاندارد در هر ران کاري تولید شده)NCN (BCR-ABL1/ABL1 ،

.شودمحاسبه می
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ABL1-BCR ، یسنجشکم)p210 (عمده

p210عمده )breakpoint(با نقطه انفصالBCR-ABL1تشخیص کمی 

پیشینه بالینی

 مزمن بیماران لوکمی میلوئیدي)CML (اي از موارد لوکمی لنفوبلاستیک حاد و زیرمجموعه)ALL( نقطه انفصال ،

t(9;22)(q34;q11)وژن انکوژن ــــــجوشی یا فیپرورانند که منجر به همرا میBCR-ABL1 p210

.گرددمی) کروموزوم فیلادلفیا(

 براي بیمارانCML کیناز، تا حدود زیادي بهبود یافته است، نتیجه بالینی درمان با مهار کننده تیروزین .

هاي ملکولی اصلی ، براي ارزیابی نقاط عطف مهم درمان، مانند پاسخ)qPCR(کمی PCRپایه هاي برپیگیري

)MMR (باشدومت دارویی نیز مفید میاهنگام ظهور مقضروري بوده و همچنین براي تشخیص زود.



 ؛ المللیمقیاس بین(مقیاس گزارش استانداردIS ( براي سطوحmRNA،BCR-ABL1 p210 است توسعه یافته

ویژه qPCRیا روش تست أهاي سریالی، بدون در نظر گرفتن آزمایشگاه مبدهاي دادهکه قادر به مقایسه گروه

.باشدمی

ًتمامی بیماران تقریباCMLاي از بیماران مبتلا به و زیرمجموعهALLجوشی با کروموزوم فیلادلفیا، همp210

BCR-ABL114یا 13هاي دهند که از ترانسلوکاسیون میان اگزونرا نشان میBCR 2و اگزونABL1

)e13a2, e14a2 (این تست براي . ودـشناشی میBCR-ABL1 mRNA با نقطه انفصال اصلی ویژه بوده که

.گرددمیp210منجر به شکل 

موارد سفارش تست

 مورد استفاده اصلی این تست، نظارت بر سطوحmRNAجوشی همBCR-ABL1 در خون کامل بیمارانALL

.یید شده لوکمی فیلادلفیا مثبت، استأبا نقطه انفصال اصلی تCMLو 

تفسیر آزمایش

شودنتایج تست به صورت زیر گزارش می:

 المللیدرصد بر مقیاس بین(شناسایی شده است(

درصد 0.0069محدودیت سنجش، (مثبت، غیرقابل سنجش به صورت ضعیفیISاست(.

غیر قابل تشخیص

المللی گزارش مقیاس بین)IS(

IS100درصد، به عنوان پایه جهانی قابل کاربرد براي تمامی بیماران تعیین شده است.

 کاهشA3log)1/0(به عنوان پاسخ عمده ملکولی ) درصدMMR (گیردمیمورد توجه قرار.

 رسیدن بهMMR ماه درمان با نتیجه بهتري در ارتباط است18بوسیله.

هاي تستمحدودیت

هاي مورفولوژیک و دیگر اطلاعات مرتبط تفسیر گردد و نباید به تنهایی نتایج این تست همیشه باید همراه با داده

.براي تشخیص بدخیمی مورد استفاده قرار گیرد

هاي لولـــــــشوند ممکن است هنوز سفی تشخیص داده میهایی که بوسیله این تست مننمونهBCR-ABL1

.مثبت را در سطوح زیر محدوده تشخیص تست، داشته باشند

 این تستBCR-ABL1mRNAی ئرا با نقاط انفصال جز)ela2;p190 (کندشناسایی نمی.

هامواد و روش



 کلRNA به آن را تخراج شده و سـااز نمونه خون کاملcDNAیا به عبارت بهتر)random-primed

cDNA (کندتصادفی تبدیل می.

جوشی اصلی یک قطعه، نقطه انفصال همBCR-ABL1 را پوشش داده و یک قطعه کنترلی نرمال شده درون

ABL1 cDNA به وسیله ،real-time PCRی تقویت میشودکم.

ده و تعداد نسخه نرمال شده نمودارهاي استاندارد در هر ران کاري تولید ش)NCN (BCR-ABL1/ABL1 ،

.شودمحاسبه می

هاي هر ران یا اجراي کاري شامل محلولQC کالیبره شده توسطISدهد هاي بیماران اجازه میشود که به دادهمی

.بیان شودISتا به صورت مؤثر و دقیقی بر روي 
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4- بادي آکواپورینآزمایش اتو آنتی

Or NMO)Aquaporin-4 Autoantibody Testing(

ها در بیماران مبتلا به التهاب اعصاب نخاع شوکی بصري باديبراي تایید و نظارت و پیگیري اتو آنتی

)Neuromyelitis Optica(

پیشینه بیماري



 ایمونوگلوبولینIgG ویژهNMO4-، پروتئین کانال آبی آکواپورین)AQP-4 ( هر دو . کندمیرا شناسایی

روند که در تشخیص افتراقی هایی به کار میباديبراي اشاره به اتو آنتیAQP-4و NMO-IgGنامگذاري 

NMOطناب نخاعی عرضی هاي التهاب از دیگر بیماري)transversemyelitis diseases (اهمیت دارند.

مروري بر بیماري

هاي التهاب طناب نخاعی عرضی طیف ناهنجاري)TM ( شاملNMO اسکلروزیس چندگانه ،)MS( ضایعات ،

، )OSMS(نخاعی بینایی MS، )LESCL/LETM(گسترده طولی نخاعی، التهاب طناب نخاعی عرضی 

.شوندمی) APTM(جزئی حاد TM، و )ACTM(کامل حاد TM، )ADEM(منتشر آنسفالومیلیت 

وجود یا گسترش ضایعاتی که در )فازي یا عودتک(ها، توسط دوره بالینی این ناهنجاري ،MRI مغز یا نخاع

متمایز 4- بادیهاي آکواپورینشوند، همراه با التهاب عصب بینایی یا نوریت بینایی، و وجود اتو آنتیمشاهده می

.شوندمی

ها مشکل است، زیرا همگی با علایم مشابه درد، کاهش میدان دید، ضعف عضلانی تمایز قطعی میان این بیماري

.ها و مثانه همراه هستندو نقص عملکرد روده

NMO را معمولا باMSگیرند، با این حال، تمایز میان این دو بیماري بسیار حائز اهمیت است زیرا اشتباه می

درمان . ها متفاوت استهاي توصیه شده براي این ناهنجاريآگهی بدتري داشته و درمانپیشNMOبیماران 

NMOشود در حالی که درمان بیماران گر سیستم ایمنی یا پلاسمافرز میهاي سرکوبمعمولا شامل درمان

MSهاي تعدیل سیستم ایمنی شامل درمان)immune modulation therapy(تفاده از ، با اس

.شوندکورتیکواستروئیدهایی است که تنها در طول دوره وخیم شدن التهاب، تجویز می

 معیارهاي مورد نیاز براي تشخیصNMO شامل نوریت بینایی و میلیت حاد و همچنین معیارهاي پشتیبانی

تري از یا تعداد بیش3منفی مغز و ضایعات گسترده طولی نخاعی که در طول MRIکننده مهم مانند 

.شود، می)یا بیشترCSF)50WBC/mmهاي ستون فقرات گسترده شده است با حضور لوکوسیتوز در بخش

مطالعه درباره شیوع بیماري

در ارتباط با ضریب نفوذ و شیوعNMOاطلاعات کافی در دسترس نیست ،.

 شیوعATM آن با تشخیص % 1هزار نفر گزارش شده است؛ که کمتر از 100در میان 4تا 1حدود

NMOشوندمعرفی می.

 اثراتNMO جنس مشابه است با این حال نسبت زن به مرد براي عود 2مونوفازیک در هرNMO ،5

.گزارش شده است1به 



موارد درخواست آزمایش 

بصري تایید تشخیص التهاب اعصاب نخاعی شوکیNMO

 ارزیابی و پیش آگهی پیشرفت بیماري

تفسیر آزمایش

باید در ارتباط با معیارهاي تشخیصی پیشنهادي براي 4- آکواپورینبادیهاي وجود آنتیNMO مورد

در NMOنباید به عنوان تنها معیار تشخیصی 4-بادي آکواپوریننتیجه مثبت آنتی. استفاده قرار گیرد

.نظر گرفته شود

دیت هاي تستمحدو

 الایزا گزارش شده استتوسط تست 4- بادي آکواپورینبراي شناسایی آنتی% 98و ویژگی % 71حساسیت.

 حساسیت و ویژگی براي تشخیصNMO-IgG به وسیله تکنیکIFA یا فلئورسانس غیرمستقیم، به

.گزارش شده است% 91و % 73ترتیب 

 در میان روشهاي تشخیصی الایزا و % 62تطابق نسبتا ضعیفIFA براي بیماران مبتلا بهNMO مشاهده

.شده است
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IgGC1qباديآنتی

براي کمک به تشخیص بیماران در خطر توسعه نفریت لوپوس



پیشینه بالینی

 بیماران مبتلا به لوپوس اریتماتوز سیستمیک)SLE (اغلب دچار مشکلات کلیوي هستند.

هاي ضدبادياتوآنتی-C1q با گلومرولونفریت فعال در بیماران مبتلا بهSLEمرتبط هستند.

ضدهاي باديسطوح اتوآنتی-C1qتواند در خلال التهاب کلیوي افزایش یابدمی.

 بیمارانSLEهاي ضدباديبا اتوآنتی-C1q در ریسک بالاتري براي توسعه تظاهرات بالینی شدیدتر بیماري قرار ،

.دارند

موارد درخواست آزمایش

 بیمارانSLEکه در خطر توسعه نفریت لوپوس هستند.

 براي ارزیابی فعالیت سراسري بیماريSLE

تفسیر آزمایش

19-0منفی: واحد

39-20مبهم: واحد

40مثبت: واحد یا بیشتر

هاي ضدباديوجود اتوآنتی-C1qتواند با افزایش ریسک نفریت لوپوس و یا تغییر در فعالیت سراسري میSLE

.مرتبط باشد

هاي ضدبادياتوآنتی-C1q برايSLEها نباید به عنوان تنها شاخص هر بادياختصاصی نیستند؛ وجود این آنتی

یا بدتر شدن SLEم بالینی نفریت ئشود، اما بیشتر باید در ارتباط با علاتلقی) مثل نفریت لوپوس(حالت بالینی 

.قرار بگیردتوجه حالت کلی مورد 

هاي تستمحدودیت

 تمامی بیمارانSLEهاي ضدباديتوآنتیبا نفریت لوپوس براي ا-C1qمثبت نیستند.

اندهاي غیر از سرم، تثبیت نشدههاي عملکردي این آزمایش براي نمونهویژگی.

هامواد و روش

 آزمون جذب ایمنی مرتبط با آنزیم)ELISA(

آزمایشات مرتبط

بادي آنتیDNAاي، دو رشتهIgGبادي توسط الایزا در بازتاب به آنتیDNAاي، رشتهدوIgG توسطIFA

بادي آنتیDNAاي، دو رشتهIgG توسطIFA



بادي آنتیDNAاي با تمایل بالا دو رشته)HA dsDNA( ،IgG

بادي کروماتین،آنتیIgG

بادي اسمیت،آنتیIgG

هاي ضد هسته باديآنتی)ANA( ،IgG توسط الایزا در بازتاب بهANA ،IgG توسطIFA

هاي ضد هسته باديآنتی)ANA( ،IgG توسط الایزا در بازتاب بهANA ،IgG توسطIFAهاي باديو آنتی

dsDNA ،RNP ،Smith ،SSA،SSB وIgG

اي هاي هستهباديآنتی)ANA( توسط ،IFA ،IgG
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