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 ردیف نام تست روش

 تست های مولکولی
MLPA ( آتروفی عضلانی نخاعیSMA) 1 

MLPA 2 دیستروفی عضلانی دوشن/ بکر 

MLPA 3 شارکوت ماری توث 

MLPA  21, 18, 13آنیوپلوئیدی کروموزوم های  ,X, Y 4 

QF-PCR  21, 18, 13آنیوپلوئیدی کروموزوم های  ,X, Y 5 

STR analysis 6 فرزندی )نمونه خون، ناخن، بند ناف، بافت، بزاق(-تعیین رابطه پدر 

STR analysis 7 )نمونه خون، ناخن، بند ناف، بافت، بزاق(فرزندی -تعیین رابطه مادر 

MLPA, Sanger 

Sequencing 
 8 مرحله اول و دوم -تالاسمی-آلفا

Sanger 

Sequencing/MLPA, 

ARMS-PCR 

 مرحله اول و دوم -تالاسمی-بتا
9 

Conventional-PCR, 

TP-PCR 
 10 شکننده Xدر سندروم  FMR1بررسی تکرار های سه تایی در ژن  

Conventional-PCR, 

TP-PCR 
 11 در بیماری هانتینگتون HTTبررسی تکرار های سه تایی در ژن 

Conventional-PCR, 

TP-PCR 
 12 در آتاکسی فردریش FXNبررسی تکرار های سه تایی در ژن 

Conventional-PCR, 

TP-PCR 
در بیماری دیستروفی میوتونی تیپ  DMPKبررسی تکرار های سه تایی در ژن  

1 

13 

Conventional-PCR   بررسی تکرار های ژنCNBP  14 2در بیماری دیستروفی میوتونی تیپ 

Conventional-PCR  بررسی تکرار های سه تایی در ژنAR  سندرم کندیدرSBMA/ 15 

Conventional-PCR های بررسی تکرارها در آتاکسی  ( نخاعی مخچه ایSCA type 1,2,3,6,7,17) 16 

PCR-RFLP 
در  II,V, MTHFR, PAI1, XIIIبررسی فاکتورهای انعقادی شامل فاکتور 

 ترومبوفیلی

17 

Sanger Sequencing  بررسی ژنMEFV ( در تب مدیترانه ای خانوادگیFMF) 18 

Sanger Sequencing 
در تب مدیترانه ای  MEFV (Exons 2, 3,10)بررسی جهش های شایع ژن 

 (FMFخانوادگی )

19 

Sanger Sequencing   بررسی ژنHFE 20 در هموکروماتوزیس 

Sanger Sequencing   بررسی جهش های شایع ژنHFE (Exons 2, 4) 21 در هموکروماتوزیس 
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STS-based PCR  بررسی ریز حذف های نواحیAZF 22 در ناباروری 

PCR  بررسی حضور یا عدم حضور ژنSRY 23 در مشکلات ابهام جنسی 

PCR  تعیین جنسیت با بررسی ژن Amelogenin 24 

Sanger Sequencing  بررسی ژنDHCR7 در بیماری  SLOS 25 

Sanger Sequencing ژن  بررسیTOR1A (Exon 5)  26 1دیستونی تیپ در بیماری 

Sanger Sequencing  بررسی ژنPAH  بیماری در( فنیل کتونوریPKU) 27 

Sanger Sequencing 28 گالاکتوزمیا درومسن 

Sanger Sequencing 29 سندروم تی ساکس 

Sanger Sequencing 30 سندروم سندهوف 

Sanger Sequencing 31 سندروم ویلسون 

MLPA ( هیپرپلازی مادرزادی آدرنالCAH) 32 

Sanger Sequencing  بررسی ژنGBA 33 در بیماری گوشه 

Sanger Sequencing  ژن بررسیTYR 34 در بیماری آلبینیسم 

IS-PCR  هموفیلیA  35 (22و  1)اینورژن اینترون 

Sanger Sequencing  هموفیلیA 36 

Sanger Sequencing  هموفیلیB 37 

Sanger Sequencing ژن بررسی GJB2 38 در ناشنوایی غیر سندرومی 

ARMS-PCR  ژنجهش شایع بررسی GJB6 39 در ناشنوایی غیر سندرومی 

Sanger Sequencing  بررسی ژنFGFR3 (G1138A, G1138C)  40 آکندروپلازیدر 

Sanger Sequencing  بررسی ژنCFTR  در بیماری سیستیک فیبروزیس(CF) 41 

Sanger Sequencing  بررسی ژنMECP2 42 در سندرم رت 

Sanger Sequencing  43 آنتی تریپسین 1نقص آلفا 

Sanger Sequencing 44 سندروم کریگلر نجار 

Sanger Sequencing 45 سندروم ویسکوت آلدریچ 

Sanger Sequencing 46 سندروم ولفرام 

Sanger Sequencing APO-E genotyping (e2, e3 &e4) 47 

RT-PCR  ترانسلوکاسیونBCR-ABL1-p210,p190 )48 )کیفی 

Real-Time PCR  ترانسلوکاسیونBCR-ABL1-p210,p190 )49 )کمی 

RT-PCR  ترانسلوکاسیونPML-RARα )50 )کیفی 

Real-Time PCR  ترانسلوکاسیونPML-RARα )51 )کمی 
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ARMS-PCR  جهش بررسیJAK2 (V617F) در MPNs 52 

Sanger Sequencing  بررسیJAK2 (Exon 12-15) در MPNs 53 

Sanger Sequencing  بررسی ژنMPL (Exon 10)  درMPNs 54 

Sanger Sequencing  بررسی ژنCALR (Exon 9)  درMPNs 55 

Sanger Sequencing 
 FLT3 (Internal tandem duplication, ITD inبررسی جهش های ژن 

exons 14, 15 & D835 in exon 20) 

56 

Sanger Sequencing  بررسی ژنIDH1 (Exon 4) 57 

Sanger Sequencing  بررسی ژنIDH2 (Exon 4) 58 

Whole Exome 

Sequencing (WES) 
 59 در سرطان های مختلف BRCA2و  BRCA1بررسی ژن های 

Sanger Sequencing  بررسی ژنBRAF (V600E) 60 در سرطان های مختلف 

Sanger Sequencing  بررسی ژنEGFR (Exons 18-21) 61 در سرطان های مختلف 

Sanger Sequencing پروتوانکوژن  برسیRET  62   در سرطان های مختلف 

Sanger Sequencing  ژن های بررسیNRAS  وKRAS 63   در سرطان های مختلف 

Sanger Sequencing  بررسی ژنTP53  64   در سرطان های مختلف 

Sanger Sequencing  بررسی ژنCDH1  65   در سرطان های مختلف 

PCR یبررسی ناپایداری میکروساتلایت (MSI در )66 سندرم لینچ 

Sanger Sequencing  بررسی جهش های ژنc-KIT (Exons 8, 17) 67 

Exome Sequencing  بررسی کلیه پنل هایCancer 68 

Sanger Sequencing  تأیید جهش های مربوط به تستWhole Exome Sequencing (WES) 69 

Sanger Sequencing 70 خانوادگی شناخته شده های تشخیص پیش از تولد برای جهش 

 NIPT 71 

Whole Exome 

Sequencing (WES) 
 72 آنالیز کل اگزون ها

 تست های سیتوژنتیکی

 1 400-450حد تفکیک  کاریوتایپ خون محیطی با 

 2 (High resolutionکاریوتایپ خون محیطی با حد تفکیک بالا ) 

 3 (CVS)کاریوتایپ پرزهای جفتی  

 4 (AF) کاریوتایپ مایع آمنیون 

 5 کاریوتایپ مغز استخوان 

 6 کاریوتایپ خون بند ناف 
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 7 پوستیکاریوتایپ فیبروبلاست  

 8 یا محصول سقط solidکاریوتایپ بافت  

 9 بررسی موزائیسم کروموزومی 

 10 بررسی شکست های کروموزومی در آنمی فانکونی 

 11 بر روی انواع نمونه ها array-CGHتست  

 C-banding 12 

 NOR-banding 13 

 

آزمایشگاه و امکان انجام سایر تست های ذکر نشده در لیست، با توجه به پرایمرهای موجود در * 

 لطفاً در مورد سایر تست های مورد درخواست با آزمایشگاه هماهنگ بفرمایید.

 


