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MOGEسیستم نامگذاری 

بندیطبقهویژگیپنجMOGE(S):

M:هایویژگیبرایMorphofunctional characteristics

O:(Organ involvement)درگیراندامبرای

G:(Genetic or familial inheritance pattern)فامیلیالوراثتیالگوییاژنتیکبرای

E:(Etiological annotation)اتیولوژیشناساییبرای

S:(optional information about the functional Status)تریاضافهاطلاعاتبرای
بیماریStageبرای.استاختیاریالبتهوشودمیاضافهقلبنارساییعملکردیوضعیتاساسبرکههست

انجمنبندیکلاسهیا/وA_Dصورتبهآمریکاقلبانجمن/کاردیولوژیآمریکاییکالجStageسیستماز
.شودمیاستفادهآندرI-IVنیویورکقلب

تصمیمکهچهاگر.استسیستمایناصلیمواردازیکیمختلفگروههایزیردرهافنوتیپقرارگرفتن
رایبژنوتیپوجوداینبا.استعملکردیومورفولوژیکیهایویژگیاساسبرهنوزمهمبالینیهای

داردبسزاییاهمیتبیمارانپیگیریهایبرنامهودرمانیهایگیریتصمیم،workupتشخیص

MD[AVB] OH GAD EG-LMNA[p.Leu197ProfsX2] SC-II

کاردیومیوپاتی اتساعی همراه با بلوک ( :  M( : )D[AVB])فنوتیپ مورفوفانکشنال 
atrioventricular

( H)قلب ( : O)درگیری ارگان 

(  AD)الگوی وراثتی اتوزومال غالب ( : G)فامیلیال /ژنتیک

و درجایگاه LMNAو به دلیل موتاسیون در ژن ( G)عامل ژنتیک ( : E)اتیولوژی 
. افته استاتفاق افتاده است که آمینواسید لوسین به پرولین تغییر ی197امینواسید 

.می باشدNYHA IIو Cمرحله این بیماری : ACC/AHA(S )مرحله 



M

Morphofunctional

phenotype

O

Organ/System 

Involvement

G

Genetic

E

Etiological Annotation

S

Stage;ACC/AHA stage,

NYHA Functional Class

[D] Dilated [H] Heart [N] family history negative [G] genetic etiology_add gene and mutation;

[NC] individual noncarrier plus the gene that tested negative

ACC/AHA stage represented as 

letter     [A, B, C, D]

[H] Hypertrophic [M] Muscle, skeletal [U] Family history 

unknown

[OC] Obligate Carrier To be followed by NYHA 

functional class represented in 

Roman numerals                  [ I, II, 

III, IV]

[R] Restrictive [N] Nervous [AD] Autosomal dominant [ONC] Obligate Non Carrier

[A] ARVC [C] Cutaneous [AR] Autosomal Recessive [DN] De Novo

[NC] LVNC [E] Eye [XLR] x-linked recessive [C] Complex genetics when >1 mutation (provide additional 

gene and mutation)

Overlapping phenotype [A] Auditory [XLD] x-linked dominant [Neg] Genetic test negative for the known familial mutation

[H+R], [D+A], [NC+H], 

[H+D], [D+NC] 

[K] Kidney [XL] x-linked [NA] Genetic test not yet available 

More complex phenotypes [G] Gastrointestinal [M] Matrilineal [N] Genetic defect not identified

[H+N+NC] [S] Skeletal [DN] De novo [0] no genetic test, any resean (no blood sample, no informed 

consent, etc)

[E] Early with type in 

parentheses

[0] Absence of 

organ/system involvement

[0] Family history not 

investigated

[A-TTR] Genetic amyloidosis

[NS] Nonspecifc phenotype e.g., in family members

who are healthy mutation 

carriers; the mutation is 

specified in E and 

inheritance in G

[HFE] Hemochromatosis

[NA] Information not 

available

Nongenetic etiologies

[0] Unaffected [M] Myocarditis

[V] Viral infection (add the virus in identified in affected heart)

[AI] Autoimmune/immune-mediated; Suspected [AI-S], Proven 

[AI-P]

[A] Amyloidosis (add type of amyloidosis; A-K; A-L, A-SAA)

[I] Infectious, nonviral (add the infectious agent)

[T] Toxicity (add toxic cause/drug)

[Eo] Hypereosinophilic heart disease

MD, MH, MR, MA,MNC, M0, 

MH+R, MD+A

OH, OM, OK, OC GN, GU, GAD, GAR, GXLR, 

GXLD, GXD, GM, GDN

EG-MYH7[R403E], EG-HFE[CYS282Tyr+/+],

Ev-HCMV, EG-A-TTR[V30M], EM-sarcoidosis

SA-I, SA-II



اهداف

 م طبقه بندی و پیاده کردن سیست( غیرژنتیک-ژنتیک)شناسایی اتیولوژی بیماران کاردیومیوپاتی در جمعیت ایرانی
MOGEدر مرکز

فراوانی اتیولوژی های مختلف

ترسیم شجره نامه و کددهی برای هر بیمار و اعضای خانواده

شناسایی جهش های ژنتیکی گزارش شده و جدید موثر در بروز بیماری

 (غیرژنتیک-ژنتیک)کمک به انتخاب روش درمانی مناسب با توجه به اتیولوژی

آگاهی دادن به خانواده ها در ارتباط با بیماری و شناسایی حاملین و غربالگری زودهنگام



روش اجرای طرح به صورت پایلوت بررسی ژنتیک

 حاوی کهای شنامه پرسبیماران کلیه برای . شدمطالعه خواهند شده اند وارد شناخته کاردیومیوپاتی اولیه با تشخیص شهیدرجایی که مرکز قلب و عروق به کننده مراجعه بیماران همطالعدر این
ترسیم لسه نسبیمار حداق تا هر خانوادگی برای نامه شد و شجره خواهد دیگر، وضعیت بیماری در خانواده تکمیل های و بیماری ها اطلاعات در مورد فنوتیپ قلبی بیمار و درگیری اندام 

.  شدخواهد 

 ود و انجام می شتشخیص مشخصی ورک آپ ها کاردیومیوپاتی مه موارد و برای ه. شدخواهد آپ تشخیصی طبق نظر پزشک متخصص محترم و در روند تشخیص و درمان بیمار انجام ورک
.شوندمی نگهداری بدست آمده ثبت و های داده 

 ورک آپ تشخیصی:

بالینی بیماریسابقه 

اطلاعات دموگرافی وترسیم شجره نامه و وضعیت سلامتی همچنین موارد مرتبط با مدیریت و پیگیری بیماران ثبت خواهد شد.

 نوار قلب ، اکوکاردیوگرافی وCMR

:  در صورت نیاز به تست های دیگر برای تشخیص از موارد زیر هم استفاده خواهد شد 

CT angiography

Invasive heart catheterization

EMB

PET
هولتر مانیتورینگ 

تست ورزش



ارزیابی ژنتیکی

 ژنتیک کاندید بررسی تست ها باشد، در اولویت اول این خانواده داشته و در بیش از یک فرد در خانواده بروز داشته باشد الگوی فامیلیال بیماریWES و با  ند شد، ھخواارسال
بر اساس آنالیز  و )شد انجام خواهد خام بدست آمده، آنالیز با بدست آمدن دیتای WESاز این نمونه ها انجام شده، و پس از ارسال برای DNAدریافت رضایت نامه، استخراج 

تعیین توالی، جهش یافت شده تایید خواهد شد و -PCRصورت شناسایی جهش مرتبط با بیماری، طراحی پرایمر برای ناحیه مورد نظر انجام شده و سپس با انجام شده در 
.  پس از تایید جهش، جهش در اعضای دیگه خانواده نیز بررسی خواهد شد

به واسطه  ود و بخواهند بالینی معمول های باشند و بدون انجام تست ژنتیک تحت مراقبت نداشته انجام تست ژنتیک هبدو مورد ممکن است برخی از افراد خانواده تمایل ر در ه
.گرفتنخواهد تداخلی صورت یچ هآنها این طرح در روند درمان 

 60زیر بدون علت در افرادناگهانی مرگ آنها در که اول درجه فامیلیال بر اساس وجود دو یا بیش تر از دو فرد بیمار در یک خانواده معرفی می شودیا در خویشاوندان الگوی
.ده شده با شدھمشاسال 

 خطر، غیرپاتوژن یا بی شبیه پاتوژن،، دسته پاتوژنژنی در پنج واریانت هایVUS است و شبیه  غیرپاتوژنبالینی آن تاکنون نامشخص اهمیت یا واریانتی که

 خانواده که سابقه بیماری فامیلیال دارند، برای انجام 20از مجموع بیماران بررسی شده نهایتاWES بدست آمده از موارد های با استفاده از داده در نهایت . شوندفرستاده می
.و نامگذاری می شوند و در مراجعات بعدی در صورت نیاز بروزرسانی می شودکددهی ، MOGEمختلف، بیماران و اعضای خانواده بر اساس سیستم نامگذاری 

 ماه گزارش می شود و سپس با  6بیمار و در بازه زمانی شش ماهه می باشد و نتایج اولیه پایلوت طرح پس از 20بررسی اولیه این طرح به صورت پایلوت برای انجام تست ژنتیک
.ادامه روند و انجام شیوه طرح بررسی های مجدد صورت می گیردپایلوت برای توجه به نتایج 



سپاس فراوان



فرضیه وسوالات پژوهش

آیا اجرای این سیستم در این مرکز امکان پذیر است؟

ک خواهد کرد؟آیا اجرای این سیستم به مدیریت بهتر بیماری و تصمیم گیری های بالینی بر اساس زیرگروه های کاردیومیوپاتی کم

آیا روشن شدن اتیولوژی بیماری به تصمیم گیری های بهتر برای مدیریت بیماری کمک خواهد کرد؟

 آیا روشن شدن اتیولوژی بیماری روند درمان و مدیریت بیماری را نسبت به گذشته تغییر خواهد داد؟


