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 :GC ...................................شماره پذیرش: 

□ NGS-Carrier Screening-Medical Exome 

 از تست هدف

 Online Mendelian Inheritance in Manبرای کلیه ی ژن هایی که در پایگاه اطلاعاتیفرد  بودنناقل  وضعیت نییتست به منظور تع نیا

(OMIM) دارای فنوتیپ با الگوی ،( توارث اتوزم مغلوبautosomal recessiveو وابسته به جنس ) مغلوب (X-linked recessive هستند، طراحی شده )
 است. 

 انجام تست قهیطر

به دنبال داشته  یزیخونر ای یچون کبود ینمونه خون لازم است که ممکن است عوارض تریلیلیم Whole Exome Sequencing، 10-5 شیجهت انجام آزما
مرجع شناخته  یکنترل )که بعنوان توال یهایفرد با توال یصورت خواهد گرفت. توالاگزوم  ی کلابی یاز نمونه خون استخراج شده و بعد از آن توال DNA. باشد

 براساس،  OMIMدر دیتابیس  مغلوب اتوزومال و وابسته به جنس در ژنهای دارای فنوتیپ شده ییشناسا راتییخواهد شد و تغ سهی( مقاشوندیم
 و زایماریب و احتمالاً زایماریب یانتهای/ وار انتیشده و وار یطبقه بند ACMG (American College of Medical Genetics and Genomics)دستورالعمل
  شوند.یگزارش داده م)با شرایط ذکر شده در قسمت نتایج حاصل از تست( نامشخص  ییزا یماریبا احتمال ب

 حاصل از تست جینتا
و با احتمال بیماریزایی نامشخص )که می توانند به صورت  زایماریب احتمالاً ،زایماریب انتیچند وار ای کیشدن  افتی یتست به معنا نیدر ا مثبت جهینت -

 یکیاختلالات ژنت یاز بروز احتمال یریجلوگ یبرا یو پزشک یکیمشاوره ژنت ازمندیباشد که نیم یدر فرد مورد بررس بالقوه موجب ایجاد بیماری گردند(
 باشد. یدر فرزندان م

 نیباشد، با ایشده م یاختلالات بررس یفرد برا نیدر ناقل بودن ا نییپا سکیر یمنزلهتست، به  نیا جهیدر نت انتیعدم گزارش وار نتیجه منفی  -

توسط شده  ییشناسا یزایماریب ریغ یانتهایکه وار است شایان ذکر فرد همچنان وجود دارد. یناقل سکیتست، ر نیا یتهایحال با در نظر گرفتن محدود
 گردند. یدر فرد گزارش نماین تست 

با  یانتهایواریکی از زوجین ناقل واریانت بیماریزا یا احتمالا بیماریزا در یکی از ژنهای این پانل باشد، در این صورت که  یدر موارد نتیجه نامشخص -

 همان ژن، در زوج دیگر گزارش می گردد.   (Variant of Uncertain Significanceنامشخص ) ییزایماریاحتمال ب
 بندییر طبقهلطفا در نظر داشته باشید که به دلیل توسعه ی روزافزون نرم افزارهای بیوانفورماتیکی و مقالات و گایدلاین ها در گذر زمان، امکان تغی*

(classification)  د، لذا اکیدا توصیه می شود که در صورت قصد داشتن برای بارداری، جهت تایید و بررسی مجدد واریانت گزارش شده وجود دار بیماریزایی
 به مرکز مراجعه نمایید.طبقه بندی واریانت خود، 

 یافته های ثانویه )تصادفی(:
شوند که به آنها یافته های ثانویه  ممکن است تغییرات ژنتیکی نامرتبط با بیماری به صورت تصادفی یافت WESدر حین بررسی اطلاعات بدست آمده از 

 .هستند مرتبط فرد مورد آزمایش سلامت برای فوری و واضح پزشکی اهمیت با هایافته )تصادفی( گفته می شود. این

ته ثانویه گزارش می مشاهده شود، به عنوان یاف ACMG SF V3.3 (2025)در صورتی که تغییرات بیماریزا/احتمالا بیماریزا در ژن های مورد تایید گایدلاین 
وذ بالا است که شود. لیست این ژن ها در پایین آمده است. در حقیقت، هدف از گزارش این یافته ها، شناسایی و مدیریت خطر برای بیماری های ژنتیکی با نف

 از طریق مداخله های شناخته شده میتواند منجر به پیشگیری و یا کاهش عوارض جانبی و مرگ و میر شود.
ABCD1, ACTA2, ACTC1, ACVRL1, APC, APOB, ATP7B, BAG3, BMPR1A, BRCA1, BRCA2, BTD, CACNA1S, 

CALM1, CALM2, CALM3, CASQ2, COL3A1, CYP27A1, DES, DSC2, DSG2, DSP, ENG, FBN1, FLNC, GAA, GLA, 

HFE, HNF1A, KCNH2, KCNQ1, LDLR, LMNA, MAX, MEN1, MLH1, MSH2, MSH6, MUTYH, MYBPC3, MYH11, 

MYH7, MYL2, MYL3, NF2, OTC, PALB2, PCSK9, PKP2, PLN, PMS2, PRKAG2, PTEN, RB1, RBM20, RET, 

RPE65, RYR1, RYR2, SCN5A, SDHAF2, SDHB, SDHC, SDHD, SMAD3, SMAD4, STK11, TGFBR1, TGFBR2, 

TMEM127, TMEM43, TNNC1, TNNI3, TNNT2, TP53, TPM1, TRDN, TSC1, TSC2, TTN, TTR, VHL, WT1 
 د؟یبه مطلع شدن از آنها هست لیما ایها، آژن نیدر ا یکیژنت راتییتغ ییصورت شناسا در

 ریخ ☐                                                                  بله ☐
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 هاتیها و محدودسکیر
 نیا یهاتیموثر بودن و محدود زانیم (..............................................................................................)نام و نام خانوادگی فرد متقاضی:  من یبرا نجانبیپزشک ا

ممکن است انجام  نینداشته باشد. علاوه بر ا داریخطر بار نییتع نهیدر زم یقطع یتست ممکن است استنتاج جیکه نتا دانمیداده است و من م حیتست را توض
. ردیدر تست صورت پذ ینادر یباشد اما ممکن است خطاهایم قیدق اریتست بس نیکه ا یدر حال. باشد ازیهمسرم مورد ن و/یا نجانبیا یبرا یشتریب شاتیآزما

 ایتست  نیبه انجام ا کیبازه زمان نزد درل خون مغز استخوان، انتقا وندیها، پحاصل نگردد که عبارتند از جابجا شدن نمونه قیدق جینتا یلیامکان دارد به دلا
دوباره  یریگنمونه صورت نیکه در ا دیآ یبه دست نم یا جهیاصلا نت یکیتکن لیاوقات به دلا یشود. گاهیموارد نم نیکه محدود به ا یکیمشکلات تکن

 .ردیگیصورت م
 یهایتوال قیتواند به طور دقینم کیتکن نیگردد. ایم نجاما Next Generation Sequencing یتوسط تکنولوژ Whole Exome Sequencingتست 
 ییهایماری( که موجب بrepeat expansionsتکرار گسترش ) یدر مورد نواح یتواند اطلاعاتیکه نم یمعن نیکند، به ا یابییموجود در ژنوم فرد را توال یتکرار

 CNVبزرگ ) یهاها و اضافه شدنذفمانند ح یراتییتغ نیشود را فراهم آورد. همچنیم یوتونیم یستروفیو د نگتونیهانت یماریشکننده، ب Xچون سندروم 

copy number variationیکروموزوم یهایی( و باز آرا (chromosomal rearrangementsتوسط ا )یماریمثال ب یبرا ستند،ین ییتست قابل شناسا نی 
SMA ًبدنبال حذف در ژن  که اکثراSMN1 تست  یبالا ییدر نظر داشت که با وجود کارا دینخواهد بود. با ییروش قابل شناسا نیبا ا دیآیم شیپNGS یبرا 

 .آوردیرا بدست نم یمورد بررس یهمه ژنها ی( کامل براcoverageروش، خوانش ) نیژنها، ا یهمزمان تعداد بالا یبررس
 .استاثبات شده  یماریب جادیارتباط آنها با ا OMIMهم اکنون در دیتابیس که  دشونیم یبررس ییژنهاتنها تست  نیلازم بذکر است که در ا

بیماری های دارای بروز   ، (Susceptibility) ابتلا، مرتبط با استعداد OMIMلطفا در نظر داشته باشید در این تست، فنوتیپ هایی که در داده پایگاه  *
هستند و یا مسئول ایجاد یک صفت )و نه بیماری( می   (Asymptomatic)و یا بدون علامت  (Mild)و یا فنوتیپ های ملایم   (Late onset) دیررس

 باشند مورد بررسی قرار نمی گیرند. 
شوند که والد دیگر  گزارش میتنها در صورتی به بیمار  (Low penetrance)* شایان ذکر است که واریانت های بیماریزا/ احتمالا بیماریزای با نفوذ پایین 

 دارای یک واریانت بیماریزای قوی در همان ژن باشد.
حاصل  جینتا ریتفس یبر رو تواندیم ندهیاست و اطلاعات افزوده شده در آ شرفتیو پ رییبصورت مداوم در حال تغ کیاطلاعات علم ژنت باید خاطر نشان کرد که

 گذار باشد. ریتست تاث نیاز ا

 .شد خواهند نگهداری سال در این آزمایشگاه 2 حداکثر مدت به vcf  و fastq های  ، فایلWESبه دلیل حجم بالای فایل های خام حاصل از  باید توجه شود

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
 

 ...../...../.....تاریخ:    خانمامضاء  ................................................. نام و نام خانوادگی خانم: 

 

 

 ...../...../.....تاریخ:     آقاامضاء  ................................................. نام و نام خانوادگی آقا:

تیمحدودها و سکیو ر جیانجام تست، نحوه گزارش نتا قهیتست، طر نیکه متون فوق در مورد هدف از ا مینمایم دییتا لهینوسیبد /اینجانباننجانبیا

 ام. موجود را متوجه شده یها

 جهت نیز و کنترل عنوان به یا اهداف علمی، تحقیقاتی و 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 نیاستفاده شود که بد یتیاطلاعات هو یبا حفظ محرمانگ جدید، های آزمایش اندازی راه

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

 .مربوطه قرار دهد یهاسازمان اریاخت

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

 ومذکور  یکامل از احتمالات مطرح شده در انجام تست ها یفاقد هرگونه فشار و اصرار و با آگاه طیپرسش و پاسخ، بطورآگاهانه و در شرا یبرا

 رشیاست بعد از پذ یهیرا دارم. بد شیو از مرکز درخواست انجام آزما کنمیرا امضا م نامهتیرضا نیآن، ا یکیزیو ف یو روان یروح یعواقب احتمال

 .ستین ریحذف آن امکانپذ شیآزما

  اینجانب با انجام آزمایشNGS-Carrier Screening-Medical Exome  .موافق هستم 


