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................................... GC: 
□ NGS- Reanalysis 

و  یاحتمال یکیژنت راتییتغ افتنی یبرا( WESحاصل از توالی یابی کل اگزوم )( FASTQ) یکیژنت یهامجدد داده یبررس تست نیهدف ا

 است. دیجد یکیداده ژنت یهاگاهیو پا یبر اساس دانش علم جینتا یروزرسانبه

 

 ژنتیکی: هایقبلی اینجانب و تولید فایل WESتست 

 

 است شده انجام نجم آبادی -مرکز پاتولوژی و ژنتیک کریمی نژاد در. 

 

 است شده داده تحویل و انجام نجم آبادی -مرکز پاتولوژی و ژنتیک کریمی نژاد از خارج مراکز در. 

 زیر در اختیار این مرکز قرار داده شود. لازم است موارد NGS- reanalysisجهت انجام آزمایش در این صورت، 

  فایلFASTQ 

  نام و شماره ویرایش کیتLibrary Preparation )آماده سازی کتابخانه ژنومی( 

  کپی جواب آزمایشNGS قبلی 

 هافایل کیفیت

 بودن استاندارد و بودن کامل صحت، کیفیت، کامل مسئولیت  باشند، شده ارائه یا تهیه این مرکز از خارج از( FASTQ) خام هایفایل که صورتی در

 .است فایل دهندهارائه/  بیمار شخص عهده بر هافایل

 یا پایین کیفیت آلودگی، نقص، از ناشی خطاهای قبال در مسئولیتی و دهدمی انجام را آنالیز مجدد تحویلی هایداده اساس بر فقط آزمایشگاه

 .ندارد خارجی هایفایل ناقص اطلاعات

 

 علمی نکات و هامحدودیت

 ماه به شما اعلام خواهد شد. 2نتایج تست بعد از  .باشد متفاوت قبلی نتایج با است ممکن آنالیز مجدد نتایج 

  .به علت پیچیدگی و اهمیت مفاهیم آزمایش، نتایجی که به شما گزارش خواهد شد، باید توسط پزشک یا مشاور ژنتیک شما تفسیر گردد 

  شناسایی جهش در هر کدام از ژن های دیگر  باشد. ها، غربالگری اختصاصی و توصیه های پزشکی در دسترس میاز ژنبرای بسیاری

تواند باعث به دست آوردن اطلاعات بیشتر جهت اخذ تصمیم های صحیح پزشکی و توصیه های اختصاصی  مسئول بیماری مربوطه می

 در این زمینه گردد.

  غربالگری و اقدامات پیشگیری کننده و قادر است به مدیریت بیماری، نتایج این تست ژنتیکی ثبت بودندر صورت مشایان ذکر است که ،

 یا درمان حمایتی برای بیماری )در صورت وجود( کمک نماید.

 

 نتایجی که برای آزمایش مولکولی ژنتیک گزارش میشود به صورت زیر است:

 شناسایی شده است. بیماری در فرد مورد بررسی مسئولدر ژن یا ژن های بیماریزا/ احتمالا بیماریزا  یا چند واریانتیک  -مثبت

 در ژن های بررسی شده شناسایی نشده است. هیچ جهش بیماری زایی-منفی
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های مرتبط با بیماری  : یک یا چند واریانت با احتمال بیماریزایی نامشخص در ژن یا ژن (VUS)احتمال بیماریزایی نامشخص 

 شناسایی شده است. در فرد مورد بررسی

یک یا چند واریانت که ممکن است از نظر بالینی و یا ژنتیکی تا حدودی با بیماری فرد مورد بررسی مرتبط  :(Unclear)نامعلوم 

احتمال بیماریزایی واریانت/ واریانتهای باشند شناسایی شده است. بررسی های بیشتر ژنتیکی و بالینی جهت اتخاذ تصمیم نهایی در مورد 
 شناسایی شده ضروری می باشد.

یر لطفا در نظر داشته باشید که به دلیل توسعه ی روزافزون نرم افزارهای بیوانفورماتیکی و مقالات و گایدلاین ها در گذر زمان، امکان تغی*

، جهت تایید و مجدد وجود دارد، لذا اکیدا توصیه می شود که در صورت قصد بارداری هابیماریزایی واریانت  (classification) طبقه بندی

 .، به مرکز مراجعه نماییدها بررسی مجدد طبقه بندی واریانت

 یافته های ثانویه )تصادفی(:

فت شوند که به آنها یافته های ممکن است تغییرات ژنتیکی نامرتبط با بیماری به صورت تصادفی یا WESدر حین بررسی اطلاعات بدست آمده از 
 .هستند مرتبط فرد مورد آزمایش سلامت برای فوری و واضح پزشکی اهمیت با هایافته ثانویه )تصادفی( گفته می شود. این

 ثانویه گایدلاین هاییافته: اول بندیدسته ACMG 

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

 کی با نفوذ بالا است که از طریق مداخله های شناخته شده میتواند منجر به پیشگیری و یا کاهش عوارض جانبی و مرگ و میر شود.ژنتی

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 ☐

 تصادفی هاییافته سایر: دوم بندیدسته 
فرد مورد  فعلی بالینی وضعیت یا علائم با اما هستند مرتبط بیماری با که شوندمی یافت هاییژن در که تغییرات بیماریزا/احتمالا بیماریزایی هستند

 و درمان برای است ممکن و یا شوند بروز دیرتر یا با شدت کمتر بیماری باعث است ممکن زیرا شوندمی گزارش تغییرات این. ندارند ارتباطی آزمایش
 . باشند داشته اهمیت آگهیپیش

 ندارد، وجود درمانی یا پیشگیری آنها برای حاضر حال در و شوندمی بزرگسالی نورودژنراتیو هایسندرم موجب که هاییژن در هایافته شامل گزارش
 .بود نخواهد

 د؟یبه مطلع شدن از آنها هست لیما ایها، آژن نیدر ا یکیژنت راتییتغ ییصورت شناسا در

 ریخ ☐                                                                  بله ☐
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 محدودیت های تکنیکی آزمایش

 است، دقیق بسیار هرچند ژنتیکی، آزمایش. کنند رد را هاواریانت همه توانندنمی باشند، منفی اگر حتی ژنتیکی، هایآزمایش بدانید که است مهم
 درباره موجود اطلاعات هایمحدودیت دلیل به تواندمی موضوع این. نکند شناسایی را دارد وجود آزمایش مورد( های)ژن در که واریانتی است ممکن

 برای ژنتیکی هایبیماری تمامی ریسک کامل حذف امکان باید در نظر داشت که .باشد آزمایش فناوری هایمحدودیت یا آزمایش مورد( های)ژن
 این محدودیت ها عبارتند از: .ندارد وجود فرد مورد آزمایش

 Whole Exome Sequencing  توسط تکنولوژیNext Generation Sequencing (NGS)  اجرا می گردد. درNGS 
 درصد احتمال خطا وجود دارد، بنابراین تمام جهش های بالقوه باید توسط روش شناسایی ثانویه ای تایید شود. 10-5حدود 

 NGS  نمی تواند به طور دقیق توالی های تکراری موجود در ژنوم فرد را توالی یابی کند، به این معنی کهNGS  نمی تواند اطلاعاتی در
شکننده، بیماری هانگتینتون، و  Xکه موجب بیماری هایی چون سندرم  (repeat expansions)نواحی گسترش تکرار  مورد

 دیستروفی میوتونی را فراهم آورد و بررسی این نوع از تغییرات نیاز به آنالیز جداگانه دارد.

 شناسایی به قادر و شود قائل تمایز هاکروموزوم مادری و پدری منشأ بین تواندنمی همچنین تست این UPD عوامل موزائیکی و 
 باشد و بررسی این نوع از تغییرات نیاز به آنالیز جداگانه دارد.نمی ژنتیکیاپی

با وجود اینکه این آزمایش برای تشخیص جهش های قابل شناسایی در ژن های ذکر شده در پانل طراحی شده است، ممکن است تغییراتی 

( و یا نواحی اینترونی و تنظیمی در ژن های مذکور وجود داشته باشند که تکنولوژی توالی CNVشدن های بزرگ )مثل حذف ها و اضافه 

ری که یابی اگزوم قادر به شناسایی آنها نیست. بررسی این نوع از تغییرات نیاز به تست و آنالیز جداگانه دارد. بعلاوه، ممکن است ژن های دیگ

 .تا به امروز شناخته نشده اند، مسئول به وجود آمدن بیماری فرد باشد شامل این پانل نمی باشند یا

 های آزمایشگاهی استانداردمحدودیت

، گزارش غیردقیق نسبت های خانوادگی و شجرنامه، اطلاعات پزشکی فایل اولیه پاییننتایج غیردقیق ممکن است به دلایل زیر اتفاق افتد: کیفیت 
 رد شرایط بالینی بیمار یا افراد خانواده، و یا مشکلات تکنیکی.غیردقیق یا گمراه کننده در مو

 

 

 

 

 

 

 

 

، با حفظ محرمانگی اطلاعات م شده برای اهداف علمی و تحقیقاتیبه اینجانب / اینجانبان توضیح داده شد که ممکن است از نتایج فنی تست انجا
 می نمایم.هویتی استفاده شود که بدین وسیله موافقت خود را با این موضوع اعلام 

ضمنا توضیح داده شد که آزمایشگاه موظف است اطلاعات فنی را در صورت درخواست مراجع کشوری طبق آئین نامه های مصوب وزارت بهداشت 
 در اختیار سازمان های مربوطه قرار دهد.

پرسش و پاسخ، آگاهانه و  یبرا یو فرصت کاف اتحیتوض افتینامه و در تیموارد ذکر شده در رضا هیپس از مطالعه کل ریز گانامضاء کنند اننجانبیا

آن از مرکز  یکیزیو ف یو روان یمذکور و عواقب روح در انجام تستمطرح شده  کامل از احتمالات یفاقد هرگونه فشار و اصرار با آگاه طیدر شرا

دریافت شده، به کیفیت  FASTQبرای اینجانب توضیح داده شد که آنالیز در حال انجام روی را دارد.  NGS-Reanalysis درخواست انجام

NGS  .در صورت کیفیت پایین فایل  است یهیبدانجام شده در آزمایشگاه مرجع بستگی داردFASTQ نخواهد بود جیبه نتا یاعتراض چگونهیه .

 ود. همچنین بعد از پذیرش آزمایش، حذف آن امکانپذیر نخواهد ب

  اینجانب با انجامNGS-Reanalysis .موافق هستم 
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 امضاء و تاریخنام بیمار                                                                                                                    

 امضاء و تاریخ                                                         نام ولی یا نماینده قانونی بیمار) به همراه نسبت (          

  ضاء و تاریخنام شاهد                                                                                                                   ام

د تا همچنین این فرصت به من داده ش اطلاعات راجع به آزمایش مولکولی ژنتیک را متوجه شدم.اینجانب تمامی اظهارات بالا را خوانده و 
ترس، در شرایط بدون اسسوالهای خود در مورد این آزمایش، چگونگی انجام آن، خطرات احتمالی و جایگزین ها ی دیگر برای این تست را 

 قبل از امضای رضایتنامه مطرح نمایم.
آزمایش مولکولی ژنتیک  موافق هستم. اینجانب با انجام   


