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 « Whole Exome Sequencing  (WES)پذیرش فرم »

 اطلاعات فردی

 ...........................................................................................................تلفن همراه      ...... .......................................................نام و نام خانوادگی بیمار )فارسی( 
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                      ...........................................................................................................................آدرس...........................................................    .....................................................................

 .......................................................................................................................................    ................................................................................................................. کدملی 

 .......................................................................................................... تاریخ تولد
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 اطلاعات نمونه
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 و نام خانوادگی مشاوره دهنده: نام             
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 تاریخ پذیرش:                                                   نام بیمار:                                                             

   

Previous Clinical Evaluations Performed 

Karyotype  Not performed  Normal  Abnormal: 

Chromosomal Microarray  Not performed  Normal  Abnormal: 

Gene Sequencing/ Panel  Not performed  Normal  Abnormal: 

Mitochondrial DNA  Not performed  Normal  Abnormal: 

Metabolic Work-up  Not performed  Normal  Abnormal: 

Brain MRI  Not performed  Normal  Abnormal: 

Electroencephalogram (EEG)  Not performed  Normal  Abnormal: 

Echocardiogram  Not performed  Normal  Abnormal: 

Electrocardiogram (EEG/EKG)  Not performed  Normal  Abnormal: 

Skeletal Survey  Not performed  Normal  Abnormal: 

Renal Imaging  Not performed  Normal  Abnormal: 

Muscle Biopsy  Not performed  Normal  Abnormal: 

Electromyogram (EMG)  Not performed  Normal  Abnormal: 

Ophthalmology Exam  Not performed  Normal  Abnormal: 

Audiology Evaluation  Not performed  Normal  Abnormal: 

Paraclinical findings/ Describe Details  

 

 

 

 

 

 

 

 نتایج پاراکلینیک ضمیمه پرونده شود. "لطفا                
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 «  Whole Exome Sequencing نامهرضایت فرم»

 

• Whole Exome Sequencing  یاWES ژنوم انسان  زا در ژنوم افراد است.تستی برای یافتن تغییرات بیماریها )نواحی کدکننده ژنوم(، یا تعیین توالی اگزوم

در این تست تمامی نواحی کدکننده ژنوم های ژنتیکی است. ها علت بسیاری از بیماریها بویژه اگزومژن است، تغییرات ژنتیکی در این ژن 20000حاوی بیش از 

نتیکی که ممکن است قبلا انجام داده باشید، ژ هایاین آزمایش با دیگر تست شوند.بررسی نمینظر تغییرات ژنتیکی  ها ازتمامی ژنشود ولی انسان تکثیر می

 .متفاوت است

استخراج  شما از نمونه خون DNAلیتر نمونه خون لازم است که ممکن است عوارضی چون کبودی یا خونریزی بدنبال داشته باشد. میلی 10جهت انجام آزمایش،  •

الم( بر اساس دستورالعمل مرجع )افراد سهای با توالی شما DNAتوالی سپس صورت خواهد گرفت. نواحی کدکننده ژنوم )اگزوم( یابی و بعد از آن توالی شودمی

که بطور بالقوه مییا تغییرات ژنتیکی متفاوت با ژنوم مرجع  هافهرستی از انواع واریانت شود ومیمقایسه طبقه بندی و  (ACMG)انجمن ژنتیک پزشکی آمریکا 

 د. نتایید شو Sanger sequencingیا  توالی یابی مستقیمیک تکنکاندید باید توسط های نهایی یا واریانتخواهد شد. واریانت گزارش بیماری باشند  علتتوانند 

شخیص عضلانی ....( و یا ت-های اسکلتیهای متابولیک، بیماریها )مانند بیماریتعیین وضعیت ناقلی برای یک بیماری یا گروهی از بیماریهدف از انجام این تست،  •

 شماست. فرد مبتلا در خانواده جهش ژنتیکی 

توسط  دیکه به شما گزارش خواهد شد، با یجینتا ش،یآزما میمفاه تیو اهم یدگیچیبه شما اعلام خواهد شد. به علت پماه پس از پذیرش،  5حدودا  تست  جینتا •

 آگاه شود.  شیآزما جیاز نتا تواندیدارد م یکه به اطلاعات دسترس یهر کس گردد. بعلاوه، براساس قانون ریشما تفس کیمشاور ژنت ایپزشک 

 شود: دهند نیست. نتایج این تست بصورت ذیل گزارش میاین تست قادر به شناسایی جهش عامل بیماری در تمامی افرادی که آن را انجام می •

 لیهای منتسب به بیماری یا تعیین وضعیت ناقزا در ژنهای شناخته شده بیماریها یا تغییرات مرتبط با علائم کلینیکی فرد: شامل واریانتواریانت (1

  (VUS)های مسبب بیماری که در حال حاضر اثر کلینیکی آنها شناخته شده نیست های مرتبط با ژنواریانت (2

معنی نیست که این بدان البته  ;گزارش نشده، چنانچه بتواند علت بیماری شما را توضیح دهدهای منتسب به بیماری که تا به حال در ژن جهش جدید (3

 زایی جهش جدید، به طور قطع قابل تائید است. بیماری

 ها با بیماری خاص شما از نظر کلینیکی مشخص نیست.هایی که ممکن است مرتبط با بیماری باشند ولی در حال حاضر انتساب این ژنها در ژنواریانت  (4

 منتسب به بیماریهای در ژن جهش یا تغییر ژنتیکیهیچ یعنی  فیمنو نتیجه  شده، شناساییمرتبط با بیماری  هاییک جهش در ژن یا ژنیعنی  مثبتنتیجه  •

 بودن یمنف ایمثبت و  .های این تست در نتیجه منفی، احتمال ناقلی فرد همچنان وجود دارد. ،لازم به ذکراست با در نظر گرفتن محدودیتشناسایی نشده است

 یماریب یبرا (در صورت وجود) درمان ایکننده و  یریشگیمداخله پ ،یغربالگرهر نوع  نکند. ایکمک کند  ی شماماریب تیریممکن است به مد نتیجه این تست،

 .دینما رییتست ممکن است در طول زمان تغ نیا جیشما، بنا به نتا

 در پنل های مورد بررسیچنانچه نتایج نشان دهد که شما حامل یک جهش ژنتیکی در هر کدام از ژن دارد. نتایج تست برای اعضای خانواده شما نیز اهمیت •

 مود نیاز باشد.وجود و یا عدم وجود آن جهش  برای بررسیدیگر اعضای خانواده شما والدین و یا هستید، ممکن است نمونه خون  مرتبط با بیماری

 این تست: و تکنیکی  های آزمایشگاهیمحدودیت •

o  اعضای خانواده، گزارش  ها، کیفیت پایین نمونه، عدم دسترسی به نمونه بعضی ازجا شدن نمونههبجا ، مانند:اتفاق افتدمتعدد نتایج غیر دقیق ممکن است به دلایل

اطلاعات نادرست ارائه شده نامه، اطلاعات پزشکی غیردقیق یا گمراه کننده در مورد شرایط بالینی بیمار یا افراد خانواده، های خانوادگی و شجرهغیر دقیق نسبت

 های مادری به نمونه خون قبل از تولد یا بند ناف.نمونه پیوند مغز استخوان و عدم استفاده از انتقال خون و آلودگی سلول در مورد روابط خانوادگی،

o  تستWES  توسط تکنولوژیNext Generation Sequencing (NGS) درصد احتمال خطا وجود دارد، بنابراین  10-5حدود ، در این تکنیک گردداجرا می

 د.نتایید شو Sanger sequencingمانند  بالقوه باید توسط روش شناسایی ثانویههای جهش تمام 
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 « Whole Exome Sequencing نامهرضایت فرم» 

 

o نواحی گسترشبرای شناسایی و بررسی تواند نمی که است معنی بدان و این یابی کند،های تکراری موجود در ژنوم فرد را توالیتواند به طور دقیق توالینمی 

 لذا بکار رود.شود شکننده، بیماری هانتینگتون، و دیستروفی میوتونی می X سندرم مانندهایی که موجب بیماری )repeat expansion(  تکرارها در ژنوم

 انجام شود.  fragmentبه روش آنالیز  FMR1و برای ژن  MLPAبا استفاده از روش  DMDو  SMN1های بایست بررسی تغییرات در ژنمی

o  بزرگ  هایها و اضافه شدنتغییراتی مثل حذفقادر به شناسایی این آزمایش(CNV) نیستها در ژن . 

o د. ناند، مسئول بوجود آمدن بیماری شما باشهای دیگری که تا به امروز شناخته نشدهممکن است ژن 

. شوندشناسایی  های ثانویهو به شکل یافته هایی نامرتبط با بیماری به صورت اتفاقیممکن است جهش  WESتست در حین بررسی اطلاعات بدست آمده از •

مرتبط با کانسر، های ژنها شامل برخی ژندر تغییرات ژنتیکی در صورتی که  2021سال  (ACMG)براساس دستورالعمل انجمن ژنتیک پزشکی امریکا 

بالاست که از طریق های ژنتیکی با نفوذ شناسایی و مدیریت خطر برای بیماری از این کار، . هدفقابل گزارش خواهند بودباشند  های قلبی عروقی و ....بیماری

 ها شامل: این ژن منجر گردد. کاهش عوارض جانبی و مرگ میرتواند به میو یا  بوده پیشگیری پزشکی، قابلمداخله 

ABCD1, ACTA2 , ACTC1, APC, APOB, ATP7B, BAP1, BMPR1A, BRCA1, BRCA2, BRIP1, CACNA1S, CADASIL, COL3A, COL3A1, 

COL5A1, DICER1, DSC2, DSG2, DSP, EPCAM, FBN1, GCH1, GLA, GREM1, HMBS, HNF1B, KCNH2, KCNQ1, LDLR, LMNA, 

MEFV, MEN1, MLH1, MSH2, MSH6, MUTYH, MYBPC3, MYH11, MYH7, MYL2, MYL3, NF2, NOTCH3, OTC, PCSK9, PKP2, 

PMS2, POLD1, POLE, PRKAG2, PRKAR1A, PTEN, RAD51C, RAD51D, RB1, RET, RYR1, RYR2, SCN5A, SDHA, SDHAF2, SDHB, 

SDHC, SDHD, SERPINA1, SMAD3, SMAD4, STK11, TGFBR1, TGFBR2, TMEM43, TNNI3, TNNT2, TP53, TPM1, TSC1, TSC2, 

TTR, VHL, WT1 

 □خیر             □بلی  شدن از آنها هستید؟  ها، آیا مایل به مطلع در صورت شناسایی تغییراتی در این ژن

 

مندرجات و محدودیت های آزمایش را مطالعه نمودم و آگاهانه موافقت خود را جهت انجام آزمایش ................... .............................................................................................. اینجانب

 تفهیم و شده داده توضیح "کاملا اینجانب برای جوابدهی عدم امکان و گیری نمونه تکرار به نیاز امکان قبیل از احتمالی مشکلات و آزمایش این های محدودیت اعلام می دارم.

 من. است شده داده پاسخ کامل صورت به من نگرانی های و سوالات. امشده مند بهره نگرانی هرگونه بیان یا و سوال گونه هر پرسش برای کامل فرصت از من و است گردیده

 . می شود داده پاسخ امکان حد تا من سوالات و بپرسم بیشتری سوالات می توانم که هستم مطلع

ید تحویل داده بدیهی است اطلاعات ارایه شده به آزمایشگاه و جواب آزمایش اینجانب محرمانه است و فقط در صورت ارائه کارت شناسایی معتبر همراه با رس

 خواهد شد.

   (:به همراه نسبت) ولی یا نماینده قانونی بیمارخانم و آقا/ نام                                                                            نام خانوادگی مشاوره دهنده:  ونام 
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