
:ضبخص ّبی اًتخبة آسهبیطگبُ ّب  

 اراِئِ فزم تعْذًبهِ آسهبیطگبُ هبٌی بزعذم ارسبل ًوًَِ ّبی آسهبیطگبّی بِ خبرج اسکطَر

:آسهبیطبت اسقبیل در هَرد توبهی   

Whole genome sequencing  ,MLPA  ,NIPT,CGH Array, Clinical  exome   ,Sequencing panels,     

Cytogenetics(karyotype& ….)    استبًذاردّبی  ACMG هی ببیست رعبیت ضًَذ. 

درهَرد سبیزآسهبیطبت هبًٌذ بزرسی ّبی بیَضیویبیی ٍبزرسی ّبی تخصصی هتببَلیکزعبیت استبًذارّبی ٍسارت بْذاضت ٍ   

 .درهبى ٍآهَسش پشضکی الشاهی است

بزرسی   توبهی هَارد سیز هی ببیست درٌّگبم    Whole exome sequencing ببتَجِ بِ تٌَع جَاة دّی بزای آسهبیطبت

  :ٍجَابذّی ایي آسهبیص رعبیت ضًَذ

 a  . حذاقل Coverage    درصذ ببضذ 95آسهبیطبت اًجبم ضذُ تَسط آسهبیطگبُ هی ببیست 

b .Depth    ٍهیشاى خَاًص درّیچ  (ایکس100حذاقل .)ایکس ببضذ 150اًجبم ضذُ تَسط آسهبیطگبُ هی ببیست  آسهبیطبت

 .گیگببببت ببضذ 10ایکس ٍحجن اطلاعبت درخَاستی ًببیذ کوتزاس20هٌطقِ ای ًببیذ سیز

c .درآسهبیطبت اًجبم ضذُ ٍدرخَاستی ببیذ تَاًبیی ضٌبسبیی copy number variation  لحبظ ضَد. 

d  . فقط هَارد( درسبل گذضتِ )درآسهبیطبت اًجبم ضذُ قبلی incidental finding   ٍپبتَصى ٍیبlikely پبتَصى گشارش 

 .اجتٌبة ضذُ ببضذ  v u sضذُ ٍاسارسبل هَارد هتعذد 

e . سبل سببقِ کبری هزتبط داضتِ ٍدرصَرت اهکبى ببعلاین بیوبری ّب آضٌب ببضذ 2هسئَل آًبلیش آسهبیطبت حذاقل

f . درصذ هَارد بیوبری ٍصى هسئَل آى هطخص گزدیذُ ببضذ25درحذاقل ( سبل گذضتِ )درآسهبیطبت اًجبم ضذُ قبلی. 

g. ُاستفبد Pipeline ّبی اسهعتبز بزای آًبلیش 

h .آإسهبیطگبُ ّبیی کِ . ببتَجِ بِ ایي کِ اًجبم هطبٍرُ صًتیک فقط بِ عْذُ پشضکبى هزاکش هطبٍرُ صًتیک هی ببضذ

 .هَردهذکَر رارعبیت کزدُ ببضٌذ دراٍلَیت قزاردارًذ

درسبیز هَارد ببیذبِ آسهبیطگبُ تذکز دادُ ضَد کِ هی ببیست اساًجبم هطبٍرُ قبل یببعذ اساًجبم آسهبیص خَدداری :  تبصزُ

. ًوَدُ ٍچٌبًچِ ًظز ٍکبهٌتی دارد هستقین ببپشضک ارجبع دٌّذُ هطزح کٌذ

I  .رعبیت تعزفِ ّبی  ٍسارت بْذاضت  درهبى ٍآهَسش پشضکی ٍتخفیف یبتَافق  

j .ّوکبری ببسبسهبى بْشیستی کطَر سببقِ حسي 


