
 
 تاکنون .باشند می جهش یافته ژن یک حامل امکد هر فرد مبتلا، والدین الگوی توارث مغلوب دارد. که است ارثی های بیماری جمله از (SMA) نخاعی – عضلانی آتروفی

 .است شده گزارش  SMNژن در حذف ، SMA به مبتلا بیماران % 95 از بیش در و شده گزارش بیماری این از نوع  3

 :گيرد انجام ترتيببه  زیر مراحل بایستي تولد از پيش تشخيص براي

 حاملگي از قبل : 

 پزشكی پرونده کامل تكمیل .1

  SMN1  ژن در حذف تعیین برای مبتلا فرزند و والدین خون گیری نمونه .2

  مبتلا فرزند فوت صورت در والدین بودن ناقل تعیین جهت آزمایش انجام .3

 .نمایند اقدام شدن دار بچه جهت توانند می زوجین قطعی، و نهائی جواب به دستیابی صورت در .4

 تشخیص اینكه تصور با آزمایشات این باشد شده فوت مبتلا فرزند که صورتی در : توجه SMA اولیه تشخیص صورتیكه در و شود می انجام بوده، صحیح 

SMA  یافته  جهش ژن و شود مشخص والدین از یكی جهش فقط است ممكن مواردی در .بود خواهد اشتباه نیز آمده بدست نتایج که است طبیعی ،باشد اشتباه

 جنین سلامت تعیین باشد نداشته وجود معیوب آلل چنانچه و داد انجام آزمایش معیوب آلل همان برای توان می فقط موارد این در نشود، مشخص دیگر والد ی

 .باشد می اولیه صحیح تشخیص به منوط

 حاملگي از بعد : 

  جفتی پرزهای از برداری نمونه برای ریزی برنامه و وقت تعیین جهت حاملگی نهم هفتهدر  مجدد تماس .1

  گیری نمونه و سونوگرافی جهت زنان متخصص پزشک به معرفی .2

 آمنیون مایع یا و CVS نمونه کروموزومی مطالعه .3

گیرد که عامل بیش از موارد درصد جهش  می قرار بررسی مورد SMN1 ژن در Exon 7, 8  حذف فقطانجام می شود و بنابراین  MLPAاین تست با تكنیک  .4

 های ژنی این بیماری است. در این تست جهش های نقطه ای مشخص نمی شود. 

 مواردی در حتی و مشكوك جواب احتمال باشد ناشناخته ژنی حذف صورتیكه در نمایند می مراجعه بارداری از بعد که هائی خانم مورد در .5

 .دارد وجود دهی جواب عدم

 توصیه تولد از پیش تشخیص شود مبتلا فرزند است ممكن % 2  احتمال با باشد می سالم والدین از یكی و ناقل والدین از یكی که مواردی در .6

 .می شود

 نهائي جواب : 

 .است مجدد گیری نمونه به احتیاج موارد دربعضی و .کشد می طول هفته 4 معمولا آزمایش نتیجه .1

 

 موافقت کامل خود را تایید می نمایم و  بیمار............................. صحت تمامی اطلاعات وارد شده در فرم فوق  همراه/اینجانب................................................. بیمار

 دارم. می شده اعلام خواسته ژنتیكی آزمایش انجام با را

 :                                                            امضا و اثر انگشت همراه:)نسبت ذکر شود(بيمارامضا و اثر انگشت    

 مهر و امضا آزمایشگاه:   

 

 SMAتست  پذیرشفرم رضایت نامه 

 

 شماره سند:

 تاریخ آخرین بازنگري:



 

 

 

تست های مولکولی ژنتیک  پذیرشفرم اطلاعات و دریافت رضایت نامه 

 پزشکی

 

 شماره سند:

 تاریخ آخرین بازنگری:

 

 :مدارک مورد نیاز برای انجام تست 

                   نتایج پاراکلینیک                سونوگرافی                 نسخه پزشککپی کارت ملی یا شناسنامه 
 در صورت درخواست آزمابش تالاسمی علاوه بر ارسال جواب تستCBC ارسال جواب ، Hemoglobin Electrophoresis.الزامی است 

 در صورت درخواست آزمابش BCR-ABL  علاوه بر ارسال جواب تستCBC ،.مشخص کردن انجام آن به صورت کیفی یا کمی الزامی است 

  در صورت درخواست آزمابش QF-PCR ،.بر روی نمونه آمنیون ارسال خون مادر به همراه آن الزامی است 

 .لطفا در صورت انجام آزمایش ژنتیک در شخص و یا افراد مبتلا، جواب آزمایش ضمیمه گردد 

 اگرناشنوایی،  در صورت درخواست آزمابش ABR کنید ضمیمه را آن ، انجام شده  است. 

 دارد: PND پرونده نسبت فامیلی والدین:

  خیر                  بله 

 آزمایش درخواستی:

 نوع نمونه:    

روش انجام:  هفته بارداری: والدین آقا: والدین خانم:  

 لطفا در صورت مصرف دارو، نام و زمان شروع دارو را اعلام بفرمایید؟ 

 )در صورت توقف در مصرف دارو، زمان را اعلام کنید.(

بلوک پارافینه و لام بود لطفا اطلاعات ذیل پرگردد: چنانچه نمونه ارسالی  

 شماره بلوک: شماره لام: تعداد بلوک: تعداد لام:

 اطلاعات آزمایشگاه فرستنده: 

 نام آزمایشگاه: فرستنده:  استان:

:ارسال تاریخ شماره پرونده: شهر:  

ری:تلفن جهت پیگی  

 :شماره پذیرش:  اطلاعات مربوط به بیمار()....................... 

 نام و نام خانوادگی :                                  کدملی:                                          تاریخ تولد:

 نام پزشک:                                      شماره نظام پزشکی:                                                 نام پدر:

                 نام و نام خانوادگی همسر:                           نسبت فامیلی زوجین:                        تاریخ ازدواج:                   

 :خانم:                               میزان تحصیلات آقا:                          تاریخ نمونه گیریمیزان تحصیلات 

 گروه خونی:                (:                                       وزن )کیلوگرم(:   سانتی مترقد)

 نشانی محل سکونت:

 :2شماره تماس      :                                1شماره تماس

 



 

 

 

 

 

 

 علت انجام آزمایش:
                              بررسی فرد مبتلا                       تعیین وضعیت ناقلی)سابقه خانوادگی: )نسبت ذکرشود 
  )سرطان)در صورت ابتلا به سرطان نوع آن را ذکر کنید 

های مولکولی ژنتیک تست  پذیرشفرم اطلاعات و دریافت رضایت نامه 

 پزشکی

 

 شماره سند:

 تاریخ آخرین بازنگری:

  رضایتنامه: 

 

 انجام با را خودکامل  موافقت را تایید می نمایم و  فوق شده در فرم  واردبیمار............................. صحت تمامی اطلاعات  همراه/اینجانب................................................. بیمار

 .دارم می اعلام بر روی نمونه خود، جنین، فرزندم  شده خواسته ژنتیکی آزمایش

 به نیاز یا شود جوابدهی در تاخیر به منجر و باشد داشته تکرار به نیاز آزمایش (....و دارو مصرف نمونه، نبودن دلیل )مناسب هر به است ممکن که شده داده اطلاع به من

 حدودیت های این آزمایش و مشکلات احتمالی به طور کامل توضیح داده شد و تفهیم گردیده است. برای من م باشد: داشته مجدد گیری نمونه

تنها به شخص پذیرش شده با دست در داشتن قبض جواب آزمایش بدیهی است اطلاعات ارائه شده به آزمایشگاه و جواب آزمایش اینجانب محرمانه است می باشد و 

 .می شود تحویل دادهرت ملی پذیرش و کا

 :بیمارعلائم 

 :شجره نامه 

 

 

 :                                                            امضا و اثر انگشت همراه:)نسبت ذکر شود(بیمارامضا و اثر انگشت 

 امضا و نام شخص مشاوره دهنده: مهر و امضا آزمایشگاه:

 








