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 المعلومات المتعلقة بالاختبار الوراث

ي الاختبار الالغرض من إن  .1
ولا  (الشوكي  ضمور العضلي )ال SMAالـ  المحتمل لمرض ملالمراد إجراؤه هو تحديد حالة الحا وراث 

ي  قد تكون هناك حاجة إلىأو حالة حملها.  يغطي تشخيص الأمراض الوراثية الأخرى
أو إعادة الاختبار بعد آخر  اختبار وراث 

 مسح. نتائج اختبار البانتظار ن للحمل الزوجان اللذان يخططا يوص. الحصول عل النتيجة

ي يتم العمل بها تستخدم الطريقة ال .2
ي الكمي المتسلسل  البلمرةتفاعل تقنية  ت 

( المطبقة عل مادة الحمض qPCR) بالزمن الحقيق 

ي 
ي جرعة يالنووي الت 

 
ات ف . SMN1 المورثةكسون السابع من الإتم الحصول عليها من عينة الدم وتهدف إلى اكتشاف التغير

ظهر أن هذه الطريقة ليمكن أن 
ُ
ي حوالىي 0+  1الشكل المحدد عل أنه "ت

 SMA الـ مرضحاملي من % 90" والذي يتم اكتشافه ف 

  %95 ونوعية تبلغبحساسية 
 
حالات الحذف ) ينخر ال  ينالنادر  SMA الـ حاملي يُظهر  لهذا الاختبار المطبق أنلا يمكن  . تقريبا

ي النموذج
ات مو " 0+  2" ف  ي جرعة الالمسببة للأمراض التسلسل والفسيفساءتغير

ات ف   حالات الحملو  SMN2 مورثة( والتغير

ي ال
ي لمرض مورثاتف 

ي التشخيص التفريق 
 . SMA الـ الأخرى المدرجة ف 

ي تحليل العينة .3
ي كما هو الحال   هناك احتمال ضئيل للفشل أو الخطأ ف 

قد تكون هذه الحالات  . الأخرى وراثيةجميع الاختبارات ال ف 

ي الحمض النووي للشخص
ات نادرة تظهر ف  عل الرغم % 100لا يمكن تقديم ضمان بنسبة (. DNA) مرتبطة بالتقنية أو بمتغير

 . من اتخاذ تدابير مكثفة لتجنب هذه المواقف

ي لا تكون فيها العينة كافية أو لا يتم ا اتقد يتم طلب عين .4
ي الحالات الت 

ي ظل الظروف  ليها لحصول عمرة أخرى ف 
/ إرسالها ف 

 . المناسبة

ي يتم تخزين المعلومات حول نتيجة الاختبار ال .5
ي قاعدة بيانات لا يمكن الوصول إليها إلا من قبل  وراث 

. لا يمكن  مسؤولىي ف  المخير

عل ير  الحاصل أقاربهنقل المعلومات والنتائج الخاصة بالفرد الذي تم أخذ العينة منه إلى أطراف ثالثة باستثناء الفرد نفسه أو 

ي و  إذن خطي منه
ورةالحالات والطبيب المعت  من الخاصة بهم ، يمكن للأفراد معرفة نتائج الاختبار عدا عن ذلك . القانونية ض 

ي يتبعون لها. مراكز صحة الأسرة ا
 لت 

ي عيادة وراثة طبية أقرب  مراجعةأن  ه للمرضحمل يتم اكتشافيجب عل الفرد الذي  .6
 . الوراثية المشورةلتلق 

 العينة الشخص الذي تؤخذ منهبيان 

ي تم  أعطي العينة. المذكورة أعلاه قبل أن  التوضيحات فهمتوقرأت 
ي  جابةوالإ  جراءالمعلومات المتعلقة بالإ ب إبلاغ 

 . عل أسئلت 

وط  ؛ضمن هذه الشر

 ق   ـــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــأواف                                  قـــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــلا أواف 

ام ي ودون الخضوع لأي ضغط أو الي  
ي لإجراء  ؛عل بمحض إرادث 

الـ مرض حالة حمل للكشف عن  وراثيةال التحاليلأخذ عينة دم مت 

SMA  / ي  وراثيةال ادةالعينة البيولوجية / الم إتلافوإجراء الاختبار وتخزين
ي نهايةالمأخوذة مت 

من أجل الاختبار واستخدامها  ف 

يطة اتباع القواعد الأخلاقية ومشاركتها عل المنصات العلمية هويتها  والأغراض العلمية بعد إخفاءالمتقدمة ص و الفح  . سرر
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