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 SMAشرايط اوجام آزمايپ قثل از تًلذ تیماري 

ٍالذیي فزد هثتلا ، ّز مذام . ضى هعیَب ایجاد هي ؽَد اس جولِ تیواریْای ارثي اعت مِ در اثز تْن رعیذى دٍ (SMA)   ًخاعي  -آتزٍفي عضلاًي

گشارػ  SMN، حذف در صى   SMAتیواراى هثتلا تِ % 55ًَع اس ایي تیواری گشارػ ؽذُ ٍ در تیؼ اس  4تامٌَى . حاهل یل صى هغلَب هي تاؽٌذ

 .ؽذُ اعت

 .تايستي مراحل زير تٍ ترتیة اوجام گیرد تراي تشخیص يیپ از تًلذ

 :قثل از حاملگي

 تنویل ماهل پزًٍذُ پشؽني .1

 SMNًوًَِ گیزی خَى ٍالذیي ٍ فزسًذ هثتلا تزای تعییي حذف در صى  .4

 اًجام آسهایؼ جْت تعییي ًاقل تَدى ٍالذیي در صَرت فَت فزسًذ هثتلا .4

 .جْت تچِ دار ؽذى اقذام ًوایٌذ رت دعتیاتي تِ جَاب ًْائي ٍ قطعي، سٍجیي هي تَاًٌذَدر ص .3

 :تًجٍ

در صًرتي كٍ تشخیص صحیح تَدُ، اًجام هي ؽَد ٍ  SMAدر صَرتي مِ فزسًذ هثتلا فَت ؽذُ تاؽذ ایي آسهایؾات تا تصَر ایٌنِ تؾخیص 

ط جْؼ یني اس ٍالذیي هؾخص فقدر هَاردی هوني اعت . طثیعي اعت مِ ًتایج تذعت آهذُ ًیش اؽتثاُ خَاّذ تَد اشتثاٌ تاشذ SMAايلیٍ 

لل هعیَب ٍجَد اؽَد ٍ صى جْؾي ٍالذ دیگز هؾخص ًؾَد، در ایي هَارد فقط هي تَاى تزای ّواى آلل هعیَب آسهایؼ اًجام داد ٍ چٌاًچِ 

 .تعییه سلامت جىیه مىًط تٍ تشخیص صحیح ايلیٍ مي تاشذًذاؽتِ تاؽذ 

 :تعذ از حاملگي

 تعییي ٍقت ٍ تزًاهِ ریشی تزای ًوًَِ تزداری اس پزسّای جفتي ّفتِ ًْن حاهلگي جْتدر تواط هجذد  .1

 هعزفي تِ پشؽل هتخصص سًاى جْت عًََگزافي ٍ ًوًَِ گیزی .4

 ٍیا هایع آهٌیَى CVSِ ًوًَِ جفت عهطال .4

تِ درصذ افزاد هثتلا  57-54در ایي هزمش هَرد تزرعي قزار هي گیزد مِ تز اعاط آهار جْاًي  SMNدر صى   Exon 7,8فقط حذف  .3

SMA  در صى حذف تِ علتSMN هي تاؽٌذ 
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حتي در توال جَاب هؾنَك ٍ حدر هَرد خاًن ّائي مِ تعذ اس تارداری هزاجعِ هي ًوایٌذ در صَرتینِ حذف صًي ًاؽٌاختِ تاؽذ ا .5

  .مًاردي عذم جًاتذَي يجًد دارد

 :جًاب وُائي

ایي هذت طَلاًي تز خَاّذ ؽذ ٍ در  جَاتذّي پیؼ آیذ هغلواًّفتِ طَل هي مؾذ در صَرتینِ اؽنال در  3-4ًتیجِ آسهایؼ هعوَلا  .1

 .تعضي هَارد احتیاج تِ ًوًَِ ّای هجذد اعت

 .  ّفتِ طَل هي مؾذ 4-1در صَرتینِ هزحلِ اٍل طي ؽذُ تاؽذ ٍ جَاب ّا هؾخص ؽذُ تاؽذ ًتیجِ گیزی ًوًَِ ّا حذاقل  .4

 .جَد دارد ٍ تزای آسهایؾات تنزاری ّیچگًَِ ٍجِ اضافي دریافت ًخَاّذ ؽذٍدر ایي هزحلِ ًیش هاًٌذ توام هزاحل دیگز احتوال تنزار : تًجٍ

 

ضوي تا اطلاع ماهل تقاضا هي در . هطالة فَق را هطالعِ ًوَدُ ٍ تَضیح مافي دادُ ؽذ................................ ٍ آقای............................ ایٌجاًثاى خاًن 

 .هعوَل دارًذ SMAؽَد اقذاهات لاسم جْت تؾخیص قثل اس تَلذ تزای تیواری 

 

 

 .....................پلاك.......................... مَچِ ....................................................................خیاتاى..................  ؽْز: آدرط

 ................................تلفي هٌشل............................... تلفي هحل مار
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