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  اتصال نواحي و( 4ژن 23000) شده شناسايي 3هاياگزون تمامي بالا، كيفيت و بادقت Whole Exome Sequencing2هدف  با 1NGSتست 

( عامل بيماري) ژنتيكي تغيير تشخيص درصورت. داد خواهد قرار بررسي مورد زوجين هايداده مقايسه يا و مشخص علائم به توجه اگزون، با-5اينترون

 علائم بيماري با يك ژنتيكي علت دقيق تشخيص: 1 موارد براي تست اين .گيرد قرار تائيد مورد يابيتوالي مانند ديگري با تست بايد ،روش اين با

 تست تشخيصي فاقد كه ژنتيكي هاييبيماري: 3 فرزندان در( خانواده اقوام در بالا شيوع با) بيماري يك بروز احتمال بررسي: 2 مشخص

                   (مشخص نيست آن نوع كه بيماري) نيست بيماري از مشخصي نوع دهنده نشان آن علائم كه هاييبيماري تشخيص: 4 باشندمي

 را خاص يك بيماري شيوع يا و باشندمي بيمار فرزند داراي كه زوجيني به بنابراين .شودمي تجويزبيمار، يك براي ژن چندين همزمان بررسي :5

 براي كلي صورت به و انجامدمي طول به ماه 2-1.5 تست اين انجام. گيردمي قرار تاكيد مورد تست اين انجام ،كنندمي مشاهده خود اقوام در

 ندادن پوشش به توانمي اين تست هايازمحدوديت. گيردنمي قرار استفاده مورد بارداري، درطول جنين سلامت بررسي و مدت دركوتاه دهيجواب

 و متيلاسيون موتاسيون، يك هايكپي تعداد كاهش و افزايش مانند) خاص هايموتاسيون تشخيص عدم و تكنيكي عوامل دليل به هااگزون از برخي

 مشاوره تحت بارداري به اقدام از قبل بايد زوجين كه است صورت بدين جنين سلامت تشخيص براي تست اين انجام .كرد اشاره( تاييسه تكراري توالي

 عامل به رسيدن براي. نمايند طي را مراحل مشاور، ساير هيتأييد گرفتن يا و بيماري دقيق علت شدن مشخص از پس و داده انجام را تست ناي ژنتيكي،

 علائم مبناي بر تست، اين از حاصل هايداده كه بدين صورت. داشت خواهد مهمي بسيار نقش ژنتيكي مشاوره مبتلا، فرد در بيماري يك ژنتيكي

 و نگيرد صورت درستي به مشاوره توسط علائم تشخيص اگر است كه مشهود بنابراين. خواهدگرفت قرار آناليز و بررسي مورد مشاور توسط شده گزارش

 برابر در مسئوليتي هيچگونه آزمايشگاه و خواهدگرديد مختل ژنتيكي بيماري علت تشخيص روند نشود، گرفته قرار توجه مورد علائم از يكسري اينكه يا

 جنين بررسي و مدت كوتاه دهيجواب براي تست اين انجام. داشت ژنتيكي نخواهد مشاوره بودن ناقص صورت در بيماري، ژنتيكي علت دقيق گزارش

 علت شدن مشخص سريع، دهيجواب به نسبت تعهدي هيچگونه آزمايشگاه و اين باشدمي مساعدت جهت در كولايف آزمايشگاه توسط باردار مادران

 .داشت نخواهد باردار، مادران جنين سلامت تأييد و بيماري دقيق

 تصديقو  داشته اعلام NGS تست انجام جهت را خود كامل رضايت:.................................................... خانم و:................................................... آقاي اينجانبان

 .نيست درآن ابهامي وهيچ كرده مطالعه دقت به را ستت اطلاعات ميكنيم،

 

 

 

                                                           
1 Generation Sequencing -Next  :جديد نسل يابي توالي 
 يابي كل ژنوم توالي 2
 داشت خواهد نقش بدن زيستي هاي فرايند در محصول اين و داشت خواهد عملكرد با محصولي توليد كه ژن از توالي 3

 باشد مي اينترون و وناگز حاوي كه ژنوم كل از قسمتي 4
 ندارد مشخص عملكرد با محصولي توليد كه ژن از توالي 5


