
 

 نجم آبادی-مرکز پاتولوژی و ژنتیک کریمی نژاد

 

 TE-MOX-FO-035  کد سند :  05شماره ویرایش :  مولکولینام بخش :  1 از 1صفحه : 

 عنوان سند : SMAشیانجام آزما تنامهیرضا

 ........./........./.......تاریخ:                                                                  :GC .......................................شماره پذیرش: 
بنابراین  ماری از نوع اتوزوم مغلوب می باشد،ایجاد میشود. بی SMN1عضلانی است که در اثر جهش در ژن -عصبی( یک بیماری توارثی SMAآتروفی عضلانی نخاعی )

 شوند.دسته تقسیم می 3به  SMAافراد از نظر وضعیت 
هستند.  SMN1ی معیوب از ژن ی سالم و یک نسخهناقل که دارای یک نسخهسالم افراد  .2 هستند. SMN1حداقل دارای دو نسخه از ژن  که غیرناقل افراد سالم. 1

ی افراد مبتلا که هر دو نسخه. 3 ها به فرزندشان منتقل شود.ی معیوب ژن از آنافراد ناقل به هیچ عنوان در خطر ابتلا به بیماری نیستند اما این خطر وجود دارد که نسخه

 دهند.ان میهای مختلفی از بیماری را از خود نششدتاز والدینشان معیوب می باشد و   SMN1ی ژن به ارث رسیده

  تعیین ناقلی بیماری نکات مهم درSMA 
 های تعیین ناقلی بیماری روشSMA  از جملهMLPA های حذفی ژن برای تعیین جهشSMN1 ای های نقطهاند و لذا در افرادی که جهشطراحی گردیده

 د بود.تشخیص نخواهعامل ژن معیوب هستند، جهش قابل 

  ممکن است در افراد سالم با وجود حضور دو نسخه از ژنSMN1 به دلیل حضور هردو نسخه برروی یک کروموزوم، فرد همچنان ناقل بیماری باشد و این ،

 59-59به طور کلی بنا به دلایل ذکر شده تعیین ناقلی افراد با حساسیت حدود   قابل تشخیص نیست. MLPAمانند  SMAهای معمول حالت نیز با تست

 درصد انجام می پذیرد.

 ی آزمایش ناقل تشخیص داده شود، لازم است همسر وی جهت تعیین ناقلی درصورتی که فقط یکی از زوجین جهت تعیین ناقلی مراجعه کرده باشد و نتیجه

 شود تا سایر اعضای خانواده نیز جهت تعیین ناقلی مراجعه نمایند.مراجعه نماید. همچنین توصیه می

 ت ناقل بودن یکی از زوجین یا هردو، تشخیص پیش از تولد انجام گیرد.در صور 

  بیمارانSMA  درصد موارد ممکن است جهش خود به خودی جدید عامل  2برند و  در حدود درصد موارد بیماری را از والدین خود به ارث می 59در حدود
 درصد امکان ابتلای فرزند وجود دارد. 2والدین، همچنان در صورت غیر ناقل تشخیص داده شدن بیماری باشد. بنابراین 

 ی قبل و بعد از حاملگی انجام گیرد:بایستی در دو مرحله تشخیص پیش از تولد 

 ی قبل از حاملگی، در صورت دستیابی به جواب نهائی و قطعی، زوجین می توانند جهت بارداری اقدام نمایند.در مرحله 
ای توضیح داده هدو سالم و غیرناقل تشخیص داده شود، به دلیل محدودیت باید به آن توجه داشته باشند این است که اگر یکی از زوجین یا هر* یکی از نکاتی که زوجین 

قبل از  آزمایش تشخیص های تشخیصی، باز هم امکان ناقل بودن و ابتلای فرزند وجود دارد. به همین دلیل حتی در مواقعی که فقط یکی از زوجین ناقل باشد،شده در روش
 ، فقط یک والد ناقل بیماری بوده است.SMAدرصد بیماران  3قابل انجام است. طبق آمار جمعیت ایران، در  SMAتولد برای بیماری 

  ی پرزهای جفتریزی برای نمونه برداری از ی نهم حاملگی جهت تعیین وقت و برنامهتماس مجدد در هفتهبعد از حاملگی

(CVSیا مایع ) جهت بررسی جنین از نظر ابتلا به بیماری آمنیون 

می باشند.  SMAدرصد موارد بیماری  59شود که مسئول حدود بررسی می SMN1ژن  9و  7های ، در این مرکز حذف اگزونSMAدر تشخیص بیماری * 
 معمول قابل تشخیص نیست.های باشند که با روشمی SMN1ای در ژن های نقطهدارای جهش درصد موارد، 9در  SMAان بیمار

 جواب نهائی:
  تر شدن در صورت بروز هرگونه اشکال و طولانی های مجدد است.موارد احتیاج به نمونه از در بعضی .به طول می انجامدهفته  2زمان جوابدهی آزمایش حدود

ا هگیری نمونهها مشخص شده باشد نتیجهشده باشد و جواب در صورتیکه مرحله اول طی زمان جوابدهی به صورت تلفنی به خانواده اطلاع داده خواهد شد.
 کشد.طول می ماه برای آمنیون )به دلیل نیاز به کشت سلول( 1و حدود  CVSبرای  هفته 1-2حداقل 

 در این مرحله نیز مانند تمام مراحل دیگر احتمال تکرار وجود دارد و برای آزمایشات تکراری هیچگونه وجه اضافی دریافت نخواهد شد. توجه:

 

 
 
 

 
 

 
 

 امضاء آقا  خانوادگی ونام، نام       امضاء خانم نام، نام خانوادگی و 

 نام، نام خانوادگی و امضاء مشاور 

ستفاده شود که ا یتیاطلاعات هو یبا حفظ محرمانگ یقاتیتحق ،یاهداف علم یتست انجام شده برا یفن جیداده شد که ممکن است از نتا حیتوض نجانبانی/ ا نجانبیبه ا
طبق  یرا در صورت درخواست مراجع کشور یموظف است اطلاعات فن شگاهیداده شد که آزما حیتوض ضمنا .مینما یموضوع اعلام م نیموافقت خود را با ا لهیوس نیبد
 .مربوطه قرار دهد یهاسازمان اریبهداشت در اخت مصوب وزارت یهانامهنییآ

 تیموارد ذکر شده در رضا هیپس از مطالعه کل نامهتیرضا نیامضاء کنندگان ا ....................................................و آقای  .....................................................اینجانبان خانم 
 کامل از احتمالات مطرح شده در یفاقد هرگونه فشار و اصرار و با آگاه طیپرسش و پاسخ، بطورآگاهانه و در شرا یبرا یو داشتن فرصت کاف حاتیتوض افتینامه و در

تشخیص قبل از تولد برای  شیو از مرکز درخواست انجام آزما کنمیرا امضا م نامهتیرضا نیآن، ا یکیزیو ف یو روان یروح یعواقب احتمال ومذکور  یانجام تست ها

 .ستین ریحذف آن امکانپذ شیآزما رشیاست بعد از پذ یهیرا دارم. بد SMAاری بیم


