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 در فرزندمان ............................ تغییری که در ژن نجم آبادی درخواست تشخیص قبل از تولد -اینجانبان از مرکز پاتولوژی و ژنتیک کریمی نژاد
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دانشکده پزشکی ژنتیک و ژنومیک آمریکا در   American collage medical Genetics and Genomic (ACMG)استانداردهای

 :دستة

 Likely Pathogenic باشد که به احتمال زا دسته بندی شده است به این معنی میاین جهش به صورت احتمالاً بیماری زا()احتمالاً بیماری

 باشد.عامل بیماری می % 09

 Variant of Uncertain Significance (VUS))این جهش به صورت  )با اهمیت بالینی نامشخصVUS  دسته بندی شده است به

 زایی این جهش مورد تأیید قطعی قرار نگرفته است.است. بالطبع بیماریباشد که اهمیت آن نامشخص این معنی می

 پس عامل بودن این واریانت هنوز قطعی نمی باشد و انجام تست تشخیص پیش از تولد با محدودیت می باشد.

 امضاء آقا        امضاء خانم        .....                        ./....... /.......تاریخ

  پس  فرزندمان معاینه بالینی در این مرکز انجام نشده است و هیچ مدارک پزشکی از فرزندمان مبنی بر تأیید بیماری وجود ندارد. برایقبل از فوت

 امکان مطابقت بالینی وجود نداشته

 امضاء آقا        امضاء خانم        .....                        ./....... /.......تاریخ

 .پس امکان مطابقت بالینی وجود نداشته قبل از فوت مطابقت بالینی واریانت ژن یافت شده با بیماری صورت نگرفته است 

 امضاء آقا        امضاء خانم        .....                        ./....... /.......تاریخ

 برای واریانت شناسایی شده امکان مطابقت قطعی با علائم فرزندمان وجود نداشته، اگر مشکلات فرزندمان مربوط به ژن و همچنین از آنجایی که

                                          از نظر این واریانت کمک کننده نخواهد بود. PNDیا ژن های دیگر باشد، انجام 

 امضاء آقا        امضاء خانم                         .....       ./....... /.......تاریخ

 کنیم و نسبت به صحت و کامل بودن آزمایش زا در مرکز دیگر صورت گرفته است و ما فقط واریانت شناسایی شده را چک میشناسایی ژن بیماری

  توانیم اظهار نظر نمائیم.اولیه نمی

 امضاء آقا        امضاء خانم        .....                        ./....... /.......تاریخ

 .تصمیم گیری سقط درمانی برای واریانت شناسایی شده با پزشک قانونی می باشد واین مرکز مسئولیتی جهت سقط درمانی ندارد 

 امضاء آقا        امضاء خانم        .....                        ./....... /.......تاریخ
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 TE-MGE-FO-014 کد سند :  04شماره ویرایش :  مولکولینام بخش :  2 از 2صفحه : 

 عنوان سند : ی تست های مولکولیهامحدودیت یتنامهفرم رضا                        

 نت قابل باتوجه به اینکه واریانت ......قبلا به روش سانگر در مرکز تایید نشده است ممکن است درزمان طراحی پرایمر متوجه شویم که تایید واریا

 mutationزوجین وجنین را کنسل کنیم وهزینه   mutation confirmationانجام نمی باشد و در آن صورت مجبور هستیم تست 

confirmation اج جز استخر بهDNA برگردانده می شود. 

 امضاء آقا        امضاء خانم        .....                        ./....... /.......تاریخ 

 نی شود با توجه به اینکه واریانت ..... قبلا به روش سانگر در مرکز تایید نشده است ممکن است تا طراحی پرایمر و سفارش آن زمان جوابدهی طولا

  .و مهلت سقط قانونی از دست رود

 امضاء آقا        امضاء خانم        .....                        ./....... /.......تاریخ    

  با توجه به اینکه نمونه آمنیون جهت بررسی مولکولی گرفته شده است تا زمان کشت سلول و سپس استخراجDNA  و بررسی جنین از نظر ژن

   مورد نظر ممکن است مهلت قانونی از دست رود وانجام آزمایش صرفا جهت اطمینان خاطر خواهد بود.

 امضاء آقا        امضاء خانم        .....                        ./....... /.......تاریخ

  داشته باشد از این رو می توانیم با انجام تست  دآلودگی با سلول مادری وجو گرفته شده پرز جفتی در مایع مواقع ممکن است %1درMCC 

متوجه شویم که پرزهای گرفته شده مربوط به جنین می باشدیا مادر درصورتی که سلول ها مربوط به مادر باشد نمونه گیری مجدد توصیه می 

 .شود

 امضاء آقا        امضاء خانم        .....                        ./....... /.......تاریخ

 حتمال آلودگی با سلول های مادری وجود دارد و می توانیم با انجام تست در مواردی که نمونه آمنیون خونی باشد ا MCC  متوجه این موضوع

  شویم همچنین در نمونه های خونی احتمال طولانی تر شدن جواب آزمایش و یا تکرار نمونه گیری وجود دارد.

 امضاء آقا        امضاء خانم        .....                        ./....... /.......تاریخ

  در بارداری های دوقلو توصیه به انجامtwin-QF PCR اگر ماهیت شود از انجام تست مولکولی می  قبلDNA  هر دو قل همانند هم باشند

فقط از یک ساک نمونه گرفته شده است که در آن صورت پزشک نمونه گیر  در نمونه گیریو یا  می تواند به علت همسان بودن دو قلوها باشد

       .باید تصمیم نماید که نیاز به نمونه گیری مجدد می باشد یا خیر

 امضاء آقا        امضاء خانم        .....                        ./....... /.......تاریخ

موارد ذکر شده در  هیپس از مطالعه کل ریز گانامضاء کنند ........................................و  ........................................ اننجانبیاها، با علم به این محدودیت

کامل از احتمالات مطرح  یفاقد هرگونه فشار و اصرار با آگاه طیپرسش و پاسخ، آگاهانه و در شرا یبرا یو فرصت کاف حاتیتوض افتینامه و در تیرضا

. یمرا دار یباردار ینا یقبل از تولد برا یصآن از مرکز درخواست انجام تشخ یکیزیو ف یو روان یمذکور و عواقب روح یشده و نشده در انجام تست ها

 بود.. همچنین بعد از پذیرش آزمایش، حذف آن امکانپذیر نخواهد نخواهد بود جیبه نتا یاعتراض چگونهیاست ه یهیبد

 امضاءآقا  ءخانمامضا   ...../....... /.......تاریخ

 نام و امضاء مشاور   ...../....... /.......تاریخ


