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 هدف از تست

های هایی که ارگانکه دارای تاریخچه فردی یا خانوادگی برای سرطانبه حداکثر رساندن قدرت تشخیص در افرادی این تست با هدف 
ناسایی تواند در زمان مناسب منجر به ش. این تست میطراحی شده استکنند، را درگیر می گوارش پستان،تخمدان، رحم، پوست، پروستات و سیستم

های درمانی و مدیریت بیماری کمک نماید. ان و تصمیم گیریو تایید تشخیص عامل بیماری زا و/یا عامل خطر شده و به هدایت نحوه درم
همچنین، نتایج حاصل از این تست به شناسایی افراد خویشاوند در معرض خطر در خانواده نیز کمک می نماید. این تست منحصرا برای شناسایی 

ل در این پان باشد.در بافت توموری مناسب نمی ( طراحی شده است و برای شناسایی تغییرات سوماتیکgermlineتغییرات ارثی ژرم لاین )

مورد بررسی قرار  های ارثی پستان،تخمدان، رحم، پوست، پروستات و سیستم گوارشژن دخیل در سرطان 37ی تغییرات در نواحی کد کننده
ای و نیز تغییرات حذف شدگی های نقطهچنین، لازم به ذکر است که این تست عمدتا برای شناسایی جهشهمwww.nccn.org). گیرند )می

های بزرگ جفت باز و/یا حذف و افزودگی 05جفت باز طراحی شده بنابراین در این تست تغییرات بزرگتر از  05و افزوده شدگی تا حداکثر با اندازه 
(Copy Number Variations; CNVsمورد بررسی قرار نمی ) .گیرند 

 طریقه انجام تست

لازم است. قابل ذکر است که در برخی موارد جهت به دست آوردن نتایج دقیق،  EDTA لیتر نمونه خون میلی 0-15 جهت انجام آزمایش،
یابی توالی Cleanplexهای ارثی از نمونه خون استخراج شده و بعد از آن با پنل سرطان DNAممکن است نمونه خون اضافی نیز نیاز باشد. 

 های کنترل )که بعنوان توالیهای ارثی صورت خواهد گرفت. توالی فرد با توالیو افزایش خطر سرطان ژن مرتبط با تشخیص 33هدفمند برای 

 ACMG (Americanژن موجود در پانل براساس دستورالعمل 37شوند( مقایسه خواهد شد و تغییرات شناسایی شده در مرجع شناخته می

College of Medical Genetics and Genomics) های بیماریزا و احتمالاً بیماریزا و با احتمال ی شده و واریانت/واریانتطبقه بند

 .شوندزایی نامشخص )در شرایط ذکر شده در قسمت نتایج حاصل از تست( گزارش داده میبیماری
 نتایج حاصل از تست

 زمند مشاوره باشد که نیاورد بررسی میدر این تست به معنای یافت شدن واریانت بیماریزا و احتمالاً بیماریزا در فرد م نتیجه مثبت

های به موقع و موفق و نیز طول عمر بیشتری در فرد شود های بیشتر برای غربالگری، درمانژنتیکی و پزشکی به منظور هدایت تست
 باشد. می

 ی شده های بررسانی رفع خطر استعداد ژنتیکی فرد برای سرط، عدم گزارش واریانت در نتیجه این تست، به منزلهنتیجه منفی

 های غیر بیماریزای )های این تست، همچنان خطر  وجود دارد. شایان ذکر است که واریانتباشد و با در نظر گرفتن محدودیتنمی

benign & likely benignگردند. ( شناسایی شده توسط این تست در فرد گزارش نمی 

 ی فرد مورد بررسی وجود داشته باشد، در این صورت کی خاصی در خانوادهی بیماری ژنتیدر مواردی است که سابقه نتیجه نامشخص

های مرتبط با بیماری نیز، بررسی و در ( در ژنVariant of Uncertain Significanceواریانت های با احتمال بیماریزایی نامشخص )

 صورت لزوم به عنوان نتایج نامشخص گزارش داده خواهند شد.
اهمیت مفاهیم آزمایش، نتایجی که به شما گزارش خواهد شد، باید توسط پزشک یا مشاور ژنتیک شما تفسیر به علت پیچیدگی و 

شایان ذکر است که بسته به مثبت و یا  منفی بودن، نتایج این تست ژنتیکی ممکن  است  به  مدیریت  بیماری  کمک  کند. .گردد.
ورت وجود( برای بیماری شما، بنا به نتایج این تست  ممکن است در طول زمان غربالگری، مداخله پیشگیری کننده و یا درمان )در ص

تغییر نماید. در صورت شناسایی تغییر جدید که تا به حال گزارش نشده، چنانچه بتواند علت بیماری شما را توضیح دهد در نتایج حاصله 
ا ه طور قطع قابل تائید است. چنانچه نتایج نشان دهد که شمگزارش خواهد شد. البته به این معنی نیست که بیماریزایی جهش جدید، ب

های مورد بررسی در پانل هستید، با مشورت پزشک شما، بررسی نمونه خون دیگر اعضای حامل یک جهش ژنتیکی در هر کدام از ژن
 خانواده شما جهت وجود و یا عدم وجود آن جهش توصیه می گردد. 
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هاها و محدودیتریسک  

 های این تست را توضیحپزشک/مشاور اینجانب برای من )نام و نام خانوادگی فرد متقاضی: ..........................( میزان موثر بودن و محدودیت
داده است و من میدانم که نتایج تست ممکن است استنتاجی قطعی در زمینه تعیین میزان بیماری زایی نداشته باشد. علاوه بر این ممکن 

باشد اما ممکن است خطاهای نادری در تست صورت های بیشتری مورد نیاز باشد. در حالی که این تست بسیار دقیق میست انجام آزمایشا
ها، پیوند مغز استخوان، انتقال خون در بازه زمان پذیرد. امکان دارد به دلایلی نتایج دقیق حاصل نگردد که عبارتند از جابجا شدن نمونه

کیفیت پایین نمونه، گزارش غیر دقیق نسبت های خانوادگی و شجره نامه، اطلاعات پزشکی غیر دقیق یا گمراه کننده نجام این تست، نزدیک به ا

شود. گاهی اوقات به دلایل تکنیکی مشکلات تکنیکی که محدود به این موارد نمی و همچنین در مورد شرایط بالینی بیمار یا افراد خانواده
 33برای  CleanPlex Hereditary Cancer گیرد. پنل گیری دوباره صورت میبه دست نمی آید که در این صورت نمونهاصلا نتیجه ای 

های ارثی طراحی شده است.لازم به ذکر است که به دلیل وجود سودوژن پنل قادر به توالی یابی اگزون ژن مرتبط با ایجاد خطر در  سرطان
انل های ذکر شده در پنین با وجود اینکه این آزمایش برای تشخیص تغییرهای قابل شناسایی در ژنباشد. همچنمی  PMS2ژن  10و  11

های مذکور وجود داشته باشند که این در ژن (CNV)های بزرگ ها و اضافه شدنطراحی شده است، ممکن است تغییراتی مثل حذف
باشند یا تا به امروز شناخته نشده اند، ی دیگری که شامل این پانل نمیهابعلاوه، ممکن است ژن.تکنولوژی قادر به شناسایی آنها نیست

در هر حال، باید توجه داشت که اطلاعات علم ژنتیک بصورت مداوم در حال تغییر و پیشرفت است و اطلاعات  عامل ایجاد بیماری شما باشد.
های ساختاری  rearrangementیر گذار باشد. تغییرات مانند افزوده شده در آینده میتواند بر روی تفسیر نتایج حاصل از این تست تاث

(inversions, gene conversion, translocation ( و یا تغییراتی که در نواحی ژنی با ساختار پیچیده قرار دارند )و مورادی مشابهshort 

tandem repeat  و یاsegmental duplication علاوه بر این، تعیین جزئیات اختصاصی در باشدها( در این تست قابل شناسایی نمی .
باشد. به جز یابی وجود دارد، با این تست امکان پذیر نمیخصوص تغییرات مثلا حالت موزاییسم، تعیین فاز و یا در مواردی که ابهام در مکان
ست و سایر نواحی غیر کدکننده در این ت های غیرکدکنندهدر مواردی که به صراحت ذکر شده است، تغییرات توالی در نواحی پروموتر، اگزون

 شوند. پوشش داده نمی
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 امضا و تاریخ:         نام بیمار                                         امضا و تاریخ:                             نام شاهد:                        

 تاریخ:                            نام مشاور/پزشک:                        امضا و تاریخ:نام ولی یا نماینده                               امضا و 

 قاونی بیمار )به همراه نسبت(:

 

استفاده شود  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

 .مینمایموضوع اعلام م نیموافقت خود را با ا لهیوس نیکه 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

پرسش و  یراب یو داشتن فرصت کاف حاتیتوض افتینامه و در تیموارد ذکر شده در رضا هیپس از مطالعه کل نامهتیرضا نیامضاء کنندگان ا  نجانبانی/ انجانبیا

 و یو روان یروح یعواقب احتمال ومذکور  یکامل از احتمالات مطرح شده در انجام تست ها یفاقد هرگونه فشار و اصرار و با آگاه طیپاسخ، بطورآگاهانه و در شرا

اینجانب به عنوان بیمار، یا نماینده قانونی بیمار اجازه استفاده از نمونه خون را را دارم.  شیانجام آزما و از مرکز درخواست کنمیرا امضا م نامهتیرضا نیآن، ا یکیزیف

 .ستین ریحذف آن امکانپذ شیآزما رشیاست بعد از پذ یهیبددهم. در این پانل می

  انجام تست تشخیص ژنتیکی سرطان های ارثی  برای را بدینوسیله رضایت خودNGS Hereditary Cancer Panel دارماعلام می. 
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 پیوست:

ژن(: 73گیرند )هایی که در این تست مورد بررسی قرار میلیست ژن  

 

APC 

) NM_000038.6( 

ATM 

) NM_000051.4( 

BAP1 

) NM_004656.4( 

BARD1 

) NM_000465.4( 

BLM 
) NM_000057.4( 

BRCA1 
) NM_007294.4( 

BRCA2 
) NM_000059.4( 

BRIP1 
 (NM_032043.3 ) 

BMPR1A 

)NM_004329.3( 

CDH1 

) NM_004360.5( 

CDKN2A 

(NM_000077) 

CDK4 

 (NM_000075.4 ) 

CHEK2 
) NM_007194.4( 

HOXB13 
(NM_006361.6) 

EPCAM 
(NM_002354) 

GREM1 
) NM_013372.7( 

MEN1 

)NM_001370259.2( 

MITF 

) NM_000248.4( 

MLH1 

) NM_000249.4( 

MRE11A 

) NM_005591.4( 

MSH2 
) NM_000251.3( 

MSH6 
) NM_000179.3( 

MUTYH                                
) NM_001128425.2( 

NBN 
) NM_002485.5( 

PALB2 

) NM_024675.4( 

PMS2 

) NM_000535.7( 

POLD1 

) NM_002691.4( 

POLE2 

) NM_002692.4 ( 

PTEN 
) NM_000314.8( 

RAD50 
) NM_005732.4( 

RAD51C 
) NM_058216.3( 

RAD51D 
(NM_001142571) 

RNF139 
) NM_007218.4( 

SMAD4 
) NM_005359.6( 

STK11 
) NM_000455.5( 

TP53 
) NM_000546.6( 

XRCC2 
(NM_005431.2) 

   

 

 


