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 هدف از تست

 دینسل جد یابییتوال یتست با استفاده از فناور نیشده است. ا یطراح BRCA2و  BRCA1 یهادر ژن یکیژنت راتییتغ صیتست به منظور تشخاین 

(Next-Generation Sequencingانجام م )و همچنین یو افزوده شدگ یحذف شدگ راتییتغ زیو ن یانقطه یهاجهش ییآن شناسا یو هدف اصل شودی 

 اوندشیافراد خو ییتست به شناسا نیحاصل از ا جیها است. نتاژن نیا ینواحی کد کننده در (Copy Number Variations CNVs) تغییرات تعداد کپی

 .شده است ی( طراحgermline) یارث راتییغت ییشناسا یتست منحصرا برا نی. ادینما یکمک م زیدر معرض خطر در خانواده ن

 انجام تست قهیطر
 است ممکن دقیق، نتایج آوردن دست به . قابل ذکر است که در برخی موارد جهتلازم است EDTA نمونه خون  تریلیلیم 5-11 ،شیجهت انجام آزما

 یهایفرد با توال ی. توالصورت می گیرد BRCA2و  BRCA1 یهاژنبررسی برای از نمونه خون استخراج شده و  DNA. باشد نیاز اضافی نیز خون نمونه
 ACMGدستورالعمل براساسموجود در پانل  های در ژن شده ییشناسا راتییخواهد شد و تغ سهی( مقاشوندیمرجع شناخته م یکنترل )که بعنوان توال

(American College of Medical Genetics and Genomics) با احتمال  و زایماریب و احتمالاً زایماریب یهاانتیوار/انتیرشده و وا یطبقه بند
 .شوندیگزارش داده م)در شرایط ذکر شده در قسمت نتایج حاصل از تست( نامشخص  ییزایماریب

 حاصل از تست جینتا

 یو پزشک یکینتمشاوره ژ ازمندیباشد که نیم یدر فرد مورد بررس زایماریب و احتمالاً زایماریب انتیشدن وار افتی یتست به معنا نیدر ا مثبت جهینت 

 باشد. یم های به موقع و موفق و نیز طول عمر بیشتری در فرد شودهای بیشتر برای غربالگری، درمانبه منظور هدایت تست

 با در نظر و  باشدیمنشده  یرسبر هایسرطان یفرد برا رفع خطر استعداد ژنتیکی یمنزلهتست، به  نیا جهیدر نت انتیعدم گزارش وار، نتیجه منفی

 ییشناسا( benign & likely benign ) یزایماریب ریغ یهاانتیاست که وار شایان ذکر وجود دارد. خطر  تست، همچنان نیا یهاتیگرفتن محدود
 گردند. یدر فرد گزارش نمتوسط این تست شده 

 شایان.گزارش خواهد شد، باید توسط پزشک یا مشاور ژنتیک شما تفسیر گردد.شما  به علت پیچیدگی و اهمیت مفاهیم آزمایش، نتایجی که به
 پیشگیری مداخله غربالگری، .کند  کمک  بیماری  مدیریت  به  است  ممکن ژنتیکی تست این نتایج بودن، منفی  یا و مثبت به بسته که است ذکر

 گزارش حال به تا هک جدید تغییر شناسایی صورت در .نماید تغییر زمان طول در است ممکن تست این نتایج به بنا شما، بیماری برای درمان یا و کننده
 طور به جدید، هشج بیماریزایی که نیست معنی این به البته. شد خواهد گزارش حاصله نتایج در دهد توضیح را شما بیماری علت بتواند چنانچه نشده،
رت پزشک با مشو های مورد بررسی در پانل هستید،حامل یک جهش ژنتیکی در هر کدام از ژن چنانچه نتایج نشان دهد که شما .است تائید قابل قطع
 ردد. گتوصیه می بررسی نمونه خون دیگر اعضای خانواده شما جهت وجود و یا عدم وجود آن جهش ، شما

 
 هاتیها و محدودسکیر

 در طعیق استنتاجی است ممکن تست نتایج که میدانم من و است داده توضیح را تست این هایمحدودیت و بودن موثر میزان اینجانب مشاور پزشک/
 دقیق بسیار تست این که حالی در. باشد نیاز مورد بیشتری هایآزمایش انجام است ممکن این بر علاوه. باشد میزان بیماری زایی نداشته تعیین زمینه

 پیوند ها،نمونه شدن جابجا از عبارتند که نگردد حاصل دقیق نتایج دلایلی به دارد امکان. پذیرد صورت تست در نادری خطاهای است ممکن اما باشدمی
کیفیت پایین نمونه، گزارش غیر دقیق نسبت های خانوادگی و شجره نامه، اطلاعات پزشکی تست،  این انجام به نزدیک زمان بازه در خون انتقال استخوان، مغز

 دلایل به اوقات گاهی. شودنمی موارد این به محدود که تکنیکی مشکلات و همچنین غیر دقیق یا گمراه کننده در مورد شرایط بالینی بیمار یا افراد خانواده
 بصورت ژنتیک علم اطلاعات که داشت توجه بایدهمچنین  گیرد.می صورت دوباره گیرینمونه صورت این در که آید نمی دست به ای نتیجه اصلا تکنیکی

غییرات مانند ت. باشد گذار تاثیر تست این از حاصل نتایج تفسیر روی بر میتواند آینده در شده افزوده اطلاعات و است پیشرفت و تغییر حال در مداوم
rearrangement ( های ساختاری  و یا تغییراتی که در نواحی ژنی با ساختار پیچیده قرار دارندshort tandem repeat  و یاsegmental duplication 

 باشد. علاوه بر این، تعیین جزئیات اختصاصی در خصوص تغییرات مثلا حالت موزاییسم، تعیین فاز و یا در مواردی کهها( در این تست قابل شناسایی نمی
باشد. به جز در مواردی که به صراحت ذکر شده است، تغییرات توالی در نواحی پروموتر، یابی وجود دارد، با این تست امکان پذیر نمیابهام در مکان

 شوند. های غیرکدکننده و سایر نواحی غیر کدکننده در این تست پوشش داده نمیاگزون
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 یتیلاعات هواط یبا حفظ محرمانگ یقاتیتحق ،یاهداف علم یتست انجام شده برا یفن جیداده شد که ممکن است از نتا حیتوض نجانبانی/ ا نجانبیبه ا

 .مینما یموضوع اعلام م نیموافقت خود را با ا لهیوس نیاستفاده شود که بد

 اریبهداشت در اخت مصوب وزارت یهانامهنییطبق آ یرا در صورت درخواست مراجع کشور یموظف است اطلاعات فن شگاهیداده شد که آزما حیتوض ضمنا

 .مربوطه قرار دهد یهاسازمان

 یبرا یافو داشتن فرصت ک حاتیتوض افتینامه و در تیموارد ذکر شده در رضا هیپس از مطالعه کل نامهتیرضا نیامضاء کنندگان ا  نجانبانی/ انجانبیا

 یعواقب احتمال ومذکور  یکامل از احتمالات مطرح شده در انجام تست ها ینه فشار و اصرار و با آگاهفاقد هرگو طیپرسش و پاسخ، بطورآگاهانه و در شرا

. دارمیرا اعلام م  II Plus Del/Dup-BRCA I-NGSانجام پنل  یخود برا تیرضا لهینوسیبدو  کنمیرا امضا م نامهتیرضا نیآن، ا یکیزیو ف یو روان یروح

 ریانپذحذف آن امک شیآزما رشیاست بعد از پذ یهیبددهم. نماینده قانونی بیمار اجازه استفاده از نمونه خون را در این پانل می اینجانب به عنوان بیمار یا

 .ستین

 .اینجانب با انجام آزمایش مولکولی ژنتیک موافق هستم  

 


