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کو ین  یولوژیپاتوب  شگاه یآزما  

  ش یدهد. آزما  ی عملکرد بدن ارائه م  یرا برا  یی است که دستورالعمل ها  یی ایمیداده ش  گاه ی، پاDNA  یشامل بررس  کیژنت  شیآزما

 شود را نشان دهد.  یماریب  ای یماریشما را که ممکن است باعث ب ی )جهش( در ژن ها راتییتواند تغ ی م کیژنت های

وجود   ییها تیارائه دهد، اما محدود یماریاز ب یریشگیدرمان و پ  ص،یتشخ یرا برا یتواند اطلاعات مهم یم کیژنت شیآزما اگرچه

ا  شهیهم  کیژنت  شی مثبت آزما  جهینت  د، یهست  یدارد. به عنوان مثال، اگر فرد سالم مبتلا    یماریکه شما به ب  ستین  یمعن  نیبه 

 . د ینداشته باش یکند که شما اختلال خاص ینم نی تضم یمنف جهینت کی ط،یشرا یخدر بر گر،ید یشد. از سو دیخواه

 است. کیژنت ش یدر روند آزما ی ، گام مهمجی در مورد نتا  کیمشاور ژنت ا ی یپزشک کیمتخصص ژنت  کمشاوره با ی

 چیست؟  ژنوم   یابی  یتوال

  یابییتوال  ممکن است  ،استمشکوک    یکیژنت  مشکل  کیهنوز به  پزشک  اما    شودینم  صیمنجر به تشخ  یکیژنت  شی که آزما  ی زمان

 شده از خون. گرفته DNA لیو تحل هیتجز یبرا یندیفرآ -  درخواست دهدژنوم را 

تواند    ی م  ده یچیپ   شیآزما  نیشده است. ا  لیفرد تشک  کی  یموجود در ژن ها  DNAژنوم منحصر به فرد دارد که از    کی  انسانی  هر

به نام   DNA  نیکدکننده پروتئ  یهابخش  بررسیمعمولاً محدود به    شیآزما   نیکمک کند. ا  یکیژنت   بیماری های  انواع  ییبه شناسا

 .است وماگز

 شود؟ می  انجام به چه صورت هایی  آزمایشات ژنتیک  

دارد. انواع   یاوقات درمان پزشک  ی و گاه  یغربالگر  نیها و همچن  یماریب  یخطر ابتلا به برخ  نییدر تع   یاتینقش ح  کیژنت  شیآزما

 شود: ی مختلف انجام م  لیبه دلا یکیژنت شیمختلف آزما

  ده ی نام  افتهیجهش  یهااوقات ژن  یباشد، که گاه   یکیژنت   راتییاز تغ  یکه ممکن است ناش   دیرا دار  یماریاگر علائم ب  ی:صیتشخ  تست

ممکن    کیژنت  ش ی. به عنوان مثال، آزماریخ  ا ی  دیهست  مبتلااختلال    ن یشما به ا  ا ینشان دهد که آ  تواند یم  کیژنت  ش یآزما   شود،یم

 استفاده شود.  نگتونیهانت یماریب ای کیستیبروز کیف صیتشخ دییتا یاست برا

قبل از بروز علائم ممکن    کیژنت  شی انجام آزما  د،یدار  یکیژنت  یماریب  کی  ی اگر سابقه خانوادگ  ی:ن یب  ش یو پ   یعلامت  ش یپ   شیآزما

  یی شناسا  یممکن است برا  شی نوع آزما  نی. به عنوان مثال، اریخ  ای  دیهست  یماریدر معرض خطر ابتلا به آن ب  ایاست نشان دهد که آ

 باشد.  دیسرطان کولورکتال مف از یخطر ابتلا به انواع خاص

گروه    کیدر    ای  -  کیستیک  بروزیف  ا یشکل    ی داس  یمانند کم خون  -  دیدار  یکیاختلال ژنت  کی  یاگر سابقه خانوادگ   :حامل   شیآزما

انجام    یکیژنت  شیخاص هستند، ممکن است قبل از بچه دار شدن آزما  یکیاختلال ژنت  کی  یکه در معرض خطر بالا  دیهست  یقوم

  یی ها را شناساو جهش یکیژنت  یهای ماریاز ب یاگسترده فیمرتبط با ط یهاژن تواندیم هناقل گسترد یغربالگر شی آزما کی. دیده

 .ریخ ا ی دیمشابه هست طیناقل شرا  تانیزندگ کیشما و شر ایدهد که آ  صیتشخ تواند یکند و م

شما مؤثرتر و    یکدام دارو و دوز برا  نکهیا  نییممکن است به تع  یکیژنت  ش ینوع آزما  ن یا  د،یدار  یخاص  یماریاگر ب  :کیفارماکوژنت

 است کمک کند.  دتریمف
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کو ین  یولوژیپاتوب  شگاه یآزما  

دهند.    صیکودک شما تشخ  یها را در ژن  ها یاز انواع ناهنجار  یبرخ  توانند یم  ها شیآزما   د،یاگر باردار هست  : قبل از تولد  اتشیآزما

 ی قبل از تولد غربالگر  یکیژنت  شات یاز آزما  ی هستند که اغلب به عنوان بخش  ی کیدو اختلال ژنت  18  ی زومیسندرم داون و سندرم تر

  ش یشود. آزما  ی انجام م  وسنتزیمانند آمن  یتهاجم  یها  ش یبا آزما  ا ینشانگرها در خون    یکار با بررس  نیا  ی شوند. به طور سنت  ی م

 . کندیم یبررس  شود،یمادر انجام م یکه رو  یخون شیآزما  قینوزاد را از طر Cell Free DNA ،DNA  شی به نام آزما دتریجد

که    ی کیو متابول  ی کیژنت  ی ها  یاز ناهنجار   یبرخ  یبراکه نوزادان     ت اس نوزادان  یکیژنت  ش ینوع آزما  نیتر  جیرا  نیا  :نوزادان  یغربالگر

مانند کم    ی لنشان دهد اختلا  جیاگر نتا   رایمهم است ز  یکیژنت  شی نوع آزما  نیشوند. ا  ش یشوند، آزما  ی خاص م  طیشرا  جاد یباعث ا

تواند بلافاصله شروع    ی( وجود دارد، مراقبت و درمان مPKU)  یکتونور   لیفن  ایشکل    یسلول داس  یماریب  د،یروئیت  یمادرزاد  یکار

 شود.

استفاده شود    یممکن است زمان  ند،یگو  یم  زین  ینیقبل از لانه گز  یکیژنت  صیکه به آن تشخ  شی آزما  نیا  : ینیقبل از لانه گز  تست

بدون   یها نیشوند. جن یم یغربالگر  یکیژنت یها یها از نظر ناهنجار نی. جندیبچه دار شو  یشگاهیلقاح آزما قیاز طر دیکه بخواه

 . شوند ی کاشته م ی رداربا د یدر رحم به ام یناهنجار

 ی را در پی دارد؟ خطراتانجام آزمایشت ژنتیک چه  

ف  یکیژنت  ی ها  شی آزما  ی به طور کل آزما   ی کم  یکیزیخطر  بزاق    خون و    شیدارند.  ا  یخطر  چیه   با یتقرنمونه  با  حال،    ن یندارد. 

 ( دارد.نی)سقط جن یاز دست دادن باردار یخطر کم کیونیکور یاز پرزها ینمونه بردار ای وسنتزیقبل از تولد مانند آمن شاتیآزما

 ی ایتمام خطرات و مزا  ک،یژنت شی داشته باشد. قبل از انجام آزما زین  ی و مال  یاجتماع   ، یعاطف  ناراحتی هایتواند   یم  کیژنت  شیآزما

 . دیبگذار انیدر م کیمشاور ژنت ای یپزشک کیرا با پزشک خود، متخصص ژنت کیژنت شیآزما

 آزمایشات ژنتیک چگونه تفسیر می شود؟  جینتا

 : مثبت  جینتا

ا  یکیژنت  شیآزما  جهینت  اگر به  شده است.    ییشده بود، شناسا  شیآن آزما  یکه برا   یکیژنت  رییاست که تغ  یمعن  نیمثبت باشد، 

 دارد.  ی بستگ یکیژنت ش یانجام آزما لیبه دل د یده ی مثبت انجام م  جهینت افتی که پس از در یاقدامات 

کند تا درمان    یمثبت به شما و پزشکتان کمک م  جهینت  کی  د،یده   صیخاص را تشخ  طیشرا  ای  یماریب  کی  است که  نیهدف ا  اگر

 . دیکن ن ییمناسب را تع ی تیریو برنامه مد

 ی پزشک  کیمثبت است، پزشک، متخصص ژنت  ش یدر فرزندتان شود، و آزما  یماریباعث ب  تواندیکه م  دیهست  یحامل ژن  ایکه آ  دیابیدر

  ی اطلاعات تواندیم نیآزمون همچن ج یکمک کند. نتا یماریب نیفرزندتان به ا یخطر ابتلا نییبه شما در تع تواند یم کیمشاور ژنت  ای

 .دیریخانواده در نظر بگ  یزیرشما و همسرتان در مورد برنامه یریگمیهنگام تصم د یتوانیرا ارائه دهد که م

به ا  شیمثبت بودن آزما  ر،یخ  ا ی  دیمبتلا شو  یخاص  یماریممکن است به ب  ایکه آ  دیکن  مشخص که به آن    ستین  یمعن  نیلزوماً 

است که شما در معرض    ی معن  نی( به اBRCA2  ای   BRCA1)  نهیژن سرطان س  کیشد. به عنوان مثال، داشتن    دیاختلال مبتلا خواه
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 نه یدهد که شما به سرطان س  یاما به طور قطع نشان نم  د،یخود هست  یاز زندگ  یمقطع  در  نهیابتلا به سرطان س  یبرا  ییخطر بالا

در   یماریدهد که ب  ینشان م  افتهی  رییداشتن ژن تغ  نگتون،یهانت  یمارید بمانن  ط،یاز شرا  یحال، در برخ  نیشد. با ا  دیمبتلا خواه

 شود. ی م جاد یا تینها

  د یکن جادیا  ی در سبک زندگ  یراتییتغ  دیتوان  ی موارد، م  ی. در برخدیشما صحبت کن  یمثبت برا  جهینت یپزشک خود در مورد معنا  با

  جیکند. نتا   یاختلال م  کیکه شما را مستعد ابتلا به    دیداشته باش  یاگر ژن  یرا کاهش دهد، حت  یماریکه ممکن است خطر ابتلا به ب

 کمک کند.   مهیخانواده، مشاغل و پوشش ب می مربوط به درمان، تنظ یانتخاب ها درممکن است به شما  نیهمچن

ها ممکن است به    نهیگز  نی. ادی خود شرکت کن  یکیژنت  یماریب  ایمربوط به اختلال    یهاثبت  ای  قاتیدر تحق  دیتوانیم  ن،یبر ا  علاوه

 . دی درمان به روز بمان ای یریشگیپ  نهیدر زم  دیجد یها  شرفتیشما کمک کنند تا از پ 

 ی منف  جینتا

بخش باشد،   نانیتواند اطم یداده نشده است، که م صیتشخ شیتوسط آزما افتهیژن جهش  کیاست که  یمعن نیبه ا یمنف جهینت

بسته به    افتهی جهش  یهاژن  صیتشخ  یبرا  ی کیژنت  یهاشی. دقت آزماستیاختلال ن  نیعدم ابتلا به ا  یبرا  ینیدرصد تضم  100اما  

 متفاوت است.  ر،یخ ایشده است  یی خانواده شناسا یاز اعضا یک یقبلاً در  ژنجهش  ا یآ نکهیو ا شیمورد آزما طیشرا

شد. به عنوان مثال، اکثر    دیمبتلا نخواه  یماریب  نیکه هرگز به ا  ست ین  یمعن   نیلزوماً به ا  د، یرا نداشته باش  افتهیاگر ژن جهش    یحت

ممکن است   یکیژنت ش یآزما نی( ندارند. همچنBRCA2 ا ی BRCA1) نهیشوند، ژن سرطان س یمبتلا م نهیکه به سرطان س یافراد

 دهد.  صیتشخ ار یکیژنت صینتواند تمام نقا
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