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GC number:  ...................................  

 گزینی ازلانه پیش ژنتیکی تشخیص و غربالگری تست نامه رضایت

PGT-M (Preimplantation Genetic Testing - Molecular) 
 

 گزینی ازلانه قبل تشخیص و غربالگری انجام از هدف

 جهت طبیعی هایرویان شناسایی منظور به گزینیلانه از قبل تشخیص .شودیم انجام IVF با همزمان که است تکنیکی گزینیلانه از قبل ژنتیک هایبیماری تشخیص

  .شودمی استفاده انتقال

 توسط که ییژنها ای ژن تنها تست نیا در. شد خواهد انجام PGT-M آزمون ،یژن تک یماریب چند ای کی یبرا آقا و خانم یخانوادگ سابقه یبررس و کیژنت مشاوره از پس

 .شوندیم یبررس شده، داده درخواست پزشک

 شود.تنها واریانت شناخته شده در خانواده بررسی میشود و این تست شامل موارد دیگر نمی M-PGTدر تست 

 :PGT-Mاهمیت انجام تست 

توان یجه میو در نت های مبتلا پیشگیری کردتوان از لانه گزینی جنینبا شناسایی بیماری ژنتیکی مد نظر می که است این PGT-M آزمایش انجام علت ترینمهم و اولین

 کند و اجازه سقطعلائم آن ها بروز میهایی که در سنین بالا ضمنا در رابطه با بیماری .جلوگیری کردتک ژنی مثل تالاسمی و ناشنوایی و ...  هاییبیماری از تولد نوزادانی با

 باشد. می PGT-Mندارند، بهترین گزینه برای داشتن فزرندی سالم درمانی 

 چیست؟ژنی بیماری تک

 بین در آن از این رو بروز علت ایجاد بیماری باشد. منفرد ژن یک در اختلال شود که تنهاها گفته میبه آن دسته از بیماری single gene disorderژنی تک بیماری

 ،این اختلالات بسیار نادر بوده و در کلتاکنون تعداد زیادی بیماری تک ژنی شناسایی شده ولی با این وجود  .باشدمی بینیپیش قابل هانسل بین در ردیابی و قابل هاخانواده

 .باشندمی های بشریعامل یک درصد از بیماری

 ،هاها و خانوادهنامند و براساس الگوی توارث این ژن معیوب در بین نسل( میmutantها را فرم جهش یافته )از ژن مسئول این نوع از بیماری ،اختلالفرم تغییر یافته و دچار 

 شود:سه گروه عمده تقسیم می ژنی بههای تکبیماری

 در هر فرد دو نسخه از هر ژن وجود دارد که آلل: توارث تک ژنی غالب (Allele) ژن جهش یافته در مقایسه با فرم معمولی ، غالب یژن تک توارثدر  .شودنامیده می

اگر در یک صفت خاص، تنها یک الل فرد جهش یافته باشد، فرد مبتلا است. درچنین حالتی اگر یکی از والدین بیمار و تر بوده و لذا قوی (wild type) یا وحشی
ممکن است درصد است. در هر فرد مبتلا حداقل یکی از والدین دارای این اختلال بوده که  05دیگری سالم باشد، شانس به ارث بردن این اختلال برای هر فرزند 

چه گاهی اوقات بیماری با توارث تک ژنی غالب حاصل یک  در سنین بالا بیماری خود را نشان دهد و یا تشخیص داده نشده باشد. اگرمشهود نباشد و یا  بیماری او

 (.de novoجهش جدید در ژنوم فرد است )
 :( در مقابل ژنجهش یافتهها ژن معیوب )در این دسته از بیماری توارث تک ژنی مغلوب ( سالمWild type )زمانی ظاهر فرد در بیماری بنابراین باشدمی بی اثر 

حالتی اگر یکی از والدین بیمار و دیگری سالم باشد بیماری به فرزندان منتقل نخواهد شد بلکه همه  درچنین. باشند نقص دچار نظر مورد ژن نسخه دو هر شد که خواهد
در است.  درصد ٢0 بارداری درهر  بیماری احتمال بروز باشند معیوب ژن حامل که سالم ظاهر به فرد دو ازدواج حامل یک نسخه از ژن معیوب خواهد کرد. درها را آن

ود است تر موجهای قبل)ازدواج فامیلی( دارای اهمیت است و خصوصا در مواردی که سابقه بیماری در نسل منسوبهای ژنتیکی ازدواج میان افراد این دسته از بیماری

 .خواهد یافت نتیک برای پیشگیری از تولد افراد بیمار ضرورتمشاوره ژ

  .های تک ژنی چه غالب و چه مغلوب تمایل به بروز در هر دو جنس با نسبتی برابر دارندبیماری

  مردها یک نسخه از کروموزوم وابسته به جنس:توارث X ها دونسخه از کروموزومو زنX  دارند بنابراین از هر ژن موجود بر روی کروموزومX   دو نسخه در زنان

 وجود دارد. 
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جهش پیدا کند تاثیر آن به این بستگی دارد که فرد حاوی ژن جهش یافته مرد باشد ویا زن. اگر یک نسخه از یک ژن در زن  Xاگر ژن موجود بر روی کروموزوم 

ینکه نسخه دیگر سالم است فرد عموما سالم است و حامل ژن جهش یافته است ولی ممکن است فرد اثرات کمی از جهش یابد به دلیل وجود دو نسخه از ژن و ا
 05 ر دختر به احتمالبیماری را نشان دهد که بسیار خفیف تر از یک مرد است. در صورتی که یک مادر حامل بیماری باشد، فرزندان دختر او عموما سالم هستند و ه

 درصد است.  05ری است ولی اگر فرزند او پسر باشد، احتمال ابتلا او به بیماری درصد حامل بیما

جهش یافته باشد، چون تنها دارای یک نسخه از این کروموزوم است، مبتلا به بیماری است. تمام دختران این فرد عموما سالم ولی  Xدر صورتی که پدر واجد کروموزم 

 الم خواهند بود.ناقل بیماری هستند و تمام پسران او س

  آزمایش انجام روند

 تایید امکان انجام فرم والد،  پس از انجام مشاوره با والدین و بررسی سوابق بیماری خانواده هر دوPGT-M  در خانواده  توسط بخش PGT-M بررسی  و بخش بالینی

زم به ککر است در صورتی که افراد میشود. در این مرحله درخواست خونگیری از  افراد مورد نیاز در خانواده )والدین زوجین/ بچه یا جنین /خواهر برادر زوجین( انجام شده لا

 به صورت غیر مستقیم ممکن نیست. PGT-Mتعیین شده در دسترس نباشند انجام 

  مد نظر در خانواده به صورت مستقیم و غیر مستقیم )آنالیز پیوستگی( مورد بررسی قرار میگیرند و در نهایت شرایط  انجام واریانت یا واریانت هایPGT-M  در جواب کتبی

 بیمار قرار میگیرد. 

  جوابPre-PGT-M :به سه صورت زیر میتواند باشد 

 PGT-M ر مستقیم انجام گیرد.در خانوداه میتواند به صورت ترکیبی از روش های مستقیم و غی 

 PGT-M  در خانواده تنها با روش مستقیم و در صورتی که خانوداه ریسکAllele Drop Out (ADO)  و برای دو  %11را بپذیرد )برای تک سلول حدود

 ( قابل انجام است. %٢یا سه سلول حدود 

o .این مورد اغلب در خانوداه هایی که رابطه خویشاوندی دارند شایع می باشد 

o نجام اPGT-M شود.با این شرایط برای خانواده هایی که بیماری با وراثت غالب دارند توصیه نمی 

  ممکن است ناحیه جهش به صورت مستقیم قابل بررسی نباشد در این موارد انجامPGT-M  تنها با روش غیر مستقیم و در صورتی که افراد مبتلای دیگر و افراد

 دسترس باشند، انجام می پذیرد. سالم برای خوندهی در خانواده در

   در موراد معدودی ممکن است انجامPGT-M   به علت تفکیک نشدن واریانت درخانواده یا دلایل تکنیکال برای خانواده امکان پذیر نباشد که در ان صورت با

 شود. مسترد نمی -PGT-M  Preتوجه به اینکه برای خانواده تست انجام شده )مواد مصرف شده است( هزینه 

 باشد. خانواده ه ارسال کننده نمونه میاگر نمونه توسط آزمایشگاه دیگری )طرف قرارداد(  ارسال شود، مسئولیت مطابقت بالینی و تایید بیماریزا بودن واریانت بر عهده آزمایشگا

 برای مشاوره ژنتیک بایستی به آزمایشگاه ارجاع دهنده مراجعه کند. 

 پس از انجامIVF شوند.می ارسال آبادی نژاد نجمکریمی ژنتیک و پاتولوژی مرکز به جداسازی از پس ها، از جنین به دست آمده بیوپسی به عمل آمده و سلول 

 ( برای تشخیص بیماری های تک ژنیPGT-M :دو تکنیک به طور گسترده از ابتدا تا کنون مورد استفاده قرار میگیرند )Nested PCR و تکثیر کل ژنو( میWGA). 

اولیه باعث افزایش احتمال نتایج  DNAاحتمال آلودگی بالا در این تکنیک است. از طرف دیگر محدود بودن  Nested PCRیکی از معضلات اصلی در رابطه با 
 شود. ( و یا عدم تکثیر یکپارچه ژنوم میADOکاکب مثبت و منفی به دلیل پدیده هایی چون دراپ شدن یک الل )

Nested PCR  جزو اولین تکنیک هایی بود که در رابطهPGT-M  به کار برده میشدددد با گذشدددت زمان تکنیک های معتبرتر که بر پایه تکثیر کل ژنوم بودند
 MDAمی باشد که تکنیک    WGAگسترش یافتند. در حال حاضر بهترین تکنیک شناخته شده در این  زمینه نوعی از 

(Multiple Displacement Amplification) :تکثیر کل  نام دارد این تکنیک نسدددبت به روش های قدیمی تر مزایایی دارد که در ادامه به آن ها میپردازیم

احتمال  ADOبه دلیل احتمال پایین  تر(در تکنیک های قدیمی %05در مقایسدده با  %05ژنوم پوشددش بهترو بدون نقصددی را از ماده ژنتیکی اولیه ارائه میدهد )
 تر(در تکنیک های قدیمی % 67نسبت  %15-٢نتایج مثبت کاکب به طور چشمگیری کاهش یافته است )

اولیه بسار محدود و قطعه قطعه شده  DNAایجاد میکند در صورتی که در تکنیک قدیمی حجم  DNAحجم زیادی از قطعات بلند   MDAجدید   هایتکنیک
  رویان ها تا یک سال بعد از تولد را به ما میدهند.  WGAژنومی تکثیر شده امکان نگهداری  DNAبود. حجم بالای 
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های تجاری  رترین کیتباتوجه به موارد ککر شده از آنجائیکه هدف ما انجام تست با بالاترین استاندردهای جهانی و  بیشترین دقت ممکن است از بروزترین و معتب

 کنیم.استفاده می

 یر پس از تکثDNAبه روش ،Sanger sequencing   وfragment analysis پذیرد.مطالعه بر روی ژن رویان انجام می 

 این ده هها بایستی بر اساس گزارش نهایی مرکز پاتولوژی و ژنتیک کریمی نژاد نجم آبادی انجام شود، مسئولیت هرگونه جابه جایی در نمونه ها بر عانتقال جنین

 باشد.نمی مرکز
 

 شودگردد و به بیمار ارائه نمیرسال میا ................................................................ناباروری   –جواب کتبی مستقیما به مرکز نازایی. 

 PGT-Mتست  یهامحدودیت

 که است زمانی موزائیسم .تاس رویان در موزائیسم وجود اتفاق این علت ترین شایع. باشد متفاوت آمده بدست نتیجه با رویان وضعیت است ممکن مواردی در 

 .باشد داشته تفاوت ژنتیکی ازنظر جنین های سلول دیگر با آزمون مورد سلول
 

باردار میشوند، در هفته پانزدهم الی  شانزدهم بارداری برای تشخیص  PGTلازم است تمامی خانم هایی که با روش  ESHRE*))براساس دستوراالعمل بین المللی
 انجام رایگان صورت به تکنیک این از حاصل هایبارداری همه برای تشخیص مولکولی جهش مورد نظر قبل از تولد ناهنجاری ژنتیکی مربوطه مراجعه کنند.

 ((.شودمی

*ESHRE PGT Consortium good practice recommendations for the organization of PGT: ESHRE PGT Consortium Steering Committee; Filipa Carvalho et al. 

در صورتی که با تمایل شخصی و یا با تشخیص پزشک زنان تصمیم گرفتیم که تایید ژنتیکی روی مایع آمنیون انجام نشود از عواقب آن 

 .مطلع هستیم و خطرات آن را می پذیریم

 دارد وجود مترقبه غیر یا فنی علل از کدام هر به ژنتیکی های تست جوابدهی عدم احتمال. 

 باشد نداشته وجود انتقال برای سالم رویان سیکل دریک دارد احتمال. 
  تستM-PGT مورد مطالعه قرار نخواهد گرفت. هاهای فرد و احتمال اختلالات در آنژن پذیرد، لذا سایرتنها برای یک یا چند ژنی که مورد نظر است انجام می 

  این احتمال وجود دارد که به علت کیفیت پایین نمونه ارسالی، نتیجه تکثیر کل ژنوم برای انجام آزمایشM-PGT .قابل قبول نباشد 

 .توجه شدیمهزینه تست غربالگری قبل از لانه گزینی توضیح داده شد و همچنین نیاز به انجام تشخیص قبل از تولد در بارداری را م

آبادی را بری الذمه نجم –و مرکز پاتولوژی و ژنتیک کریمی نژاد ................................................ز ناباروری و نازاییمرک متخصصین کلیه بیفتد رابطه این در اتفاقی هر چنانچه

 که توسط بیمه پرداخت نمیشود را متقبل می شویم.  WGAهم چنین اینجانبان هزینه اضافه .دانسته و جای هیچگونه اعتراضی در آینده نخواهیم داشت

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 ......../......./......تاریخ:  :                                 خانم امضاء                     ................................ : خانم یخانوادگ نام و نام
 

 ......../......./......:خیتار        :                               آقا امضاء                      ................................ : آقا یخانوادگ نام و نام
 

 ......../......./......:خیتارامضا:                                                                  ........................................................ مشاور: 

 لهیوس نیاستفاده شود که بد 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

 .مینما یموضوع اعلام م نیموافقت خود را با ا

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

ورآگاهانه و در پرسش و پاسخ، بط یبرا یو داشتن فرصت کاف حاتیتوض افتینامه و در تیموارد ککر شده در رضا هیپس از مطالعه کل نامهتیرضا نیامضاء کنندگان ا  نجانبانی/ انجانبیا

و از  مکنیرا امضا م نامهتیرضا نیآن، ا یکیزیو ف یو روان یروح یعواقب احتمال ومذکور  یکامل از احتمالات مطرح شده در انجام تست ها یفاقد هرگونه فشار و اصرار و با آگاه طیشرا

 .ستین ریحذف آن امکانپذ شیآزما رشیاست بعد از پذ یهیرا دارم. بد شیمرکز درخواست انجام آزما

  مایل به انجام تست اینجانبانPGT-M  می باشیم. ......../......./......در سیکل رویان های حاصل از لقاح در تاریخ  
 


