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 مقدمه

 کنترل برای اطلاعاتی حاوی که دارند وجود" ژنها" کروموزومها روی و انسان بدن سلولهای هسته داخل

میباشند بدن های سیستم کل  

-  ، کنند منتقل بدرستی را خود اطلاعات نتوانند و شوند نقصی و عیب دچار ها ژن این از کدام هر گاه هر

میشود ایجاد ژنتیکی اختلال و شده مختل بدن عملکرد   

- یابند می انتقال نسلها طی و شده منتقل فرزندان به مادر و پدر از اغلب ژنتیکی بیماریهای   

- است مبتلا بیماری به اولیه نطفه  نوع این در   

- آید می بوجود ژن چند یا یك در نقص چند یا یك علت به ژنتیك اختلال یا نتیكژ بیماری  

- ژنتیكی رمز در نقص این   

DNA 

 سیستم یا ایمنی سیستم مانند بدن حیاتی سیستم یك طبیعی فعالیت در اختلال باعث تواند می و باشد می 

شود پوست یا استخوانها مثل عضو یك طبیعی رشد از جلوگیری یا غدد  

شوند می تقسیم دسته سه به آنها پیدایش علت به بنا ژنتیك ماریهایبی  

باشند می نادر كه ژنی تك اختلالات   
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 بیمارستانها در كه كودكانی درصد 8 تا 6 و گیرند می بر در كل طور به را جمعیت درصد دو حدود

هستند درگیر اختلال نوع این با شوند می بستری  

هموفیلی ماژور، تالاسمی: شامل هستند شایع نایرا در كه دسته این بیماریهای  

 AوB 

از ناشی ذهنی ماندگی عقب و   

P.K.U 

باشند می آدرنال غده از ناشی جنسی ابهام و  

  دنیا به اختلالات این با مبتلا بچه مورد هفت زنده نوزاد تولد هزار هر در كه كروموزومی اختلالات

آید می  

شود می معلولیتها دیگر و داون سندرم: مانند نیذه ماندگیهای عقب: شامل بیماریها این  

50 

 به كروموزومی ناهنجاری یك علت به نیز بارداری اول ماهه سه در خود به خود های سقط از درصد

آید می وجود  

باشند می دخیل بیماریها این پیدایش در محیطی و ژنتیكی عوامل كه چندعاملی بیماریهای  

- هستند مادرزادی ناهنجاریهای و كاملیت اختلالات: شامل بیماریها این  
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گیرند می بر در نیز را اس - ام و دیابت عروق، و قلب بیماریهای: مانند بزرگسالان شایع بیماریهای  

- است عصبی های لوله نقص جنین، عاملی چند اختلالات شایعترین از یكی  
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 مطالب موجود در این دانشنامه

9تا  6صفحه  م آلپورتفصل اول سندر   

01تا  01صفحه  فصل دوم سندرم آسپرگر 

08تا  01صفحه  فصل سوم دیستروفی بکر 

41تا 09صفحه  فصل چهارم سندرم ادوارد 

10تا صفحه 41صفحه  فصل پنجم بیماری لش نیهان 

19تاصفحه14صفحه  فصل ششم سندرم نونان 

16تا صفحه 11صفحه  فصل هفتم سندرم رای 

11تا صفحه  14صفحه  شتم سندرم فیبروز کیستیکفصل ه   

61تا صفحه  16صفحه   فصل نهم فردریش آتاکسی 

  

68تا صفحه  60صفحه 40تریوزومی  ل دهمفص   

41تاصفحه69صفحه سندرم ترنر یازدهمفصل    

81تا صفحه 46صفحه سندرم کلاین فلتر دوازدهمفصل    
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آلپورت سندرم اول فصل  

 

 را ها چشم و ها، گوش ، کلیه کلاژن تاسیونمو علت به که باشد می ژنتیکی بیماری یک آلپورت سندرم

است شده نامگذاری آلپورت دکتر اسم به سندرم این.کند می درگیر  

نوع کلاژن سازنده پپتیدهای از یکی ژن آن در  

 IV 

.  دارد وجود چشم و داخلی گوش کلیه، گلومرولهای پایه غشاء در کلاژن نوع این. است یافته جهش 

باشد می همراه چشمی درگیری با که است سیستمیک بیماری یک آلپورت سندرم  

آلپورت سندرم های نشانه   

از عبارتند آلپورت سندرم های نشانه و علائم از فهرستی   

 گلومرولونفریت

ادرار در خون  

عصبی ناشنوایی  

چشم اختلالات  

چشمان در هایی رسوب  
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چشمان در هایی خال  

کلیه اختلال  

کلیه نارسایی  

ادرار طبیعی غیر رنگ  

بینایی دادن دست از  

 سرفه

عمومی تورم  

پا تورم  

پا مچ تورم  

پا تورم  

پایین کوچک فک  

میانی صورت هیپوپلازی  

مروارید آب  

زده بیرون چشمان   

صاف بینی پل  
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کج بینی   

مغبنی فتق  

شل شکمی عضلات  

 رکتودیاستاز

غیرطبیعی انگشتان  

شده اکستنس هیپر مفاصل   

ای ماهیچه تون کاهش  

 

آید می وجود به کلاژن ژن در ارثی موتاسیون علت به آلپورت سندرم  

 به موارد برخی در یا دیالیز با درمان آئورت تنگی و کلیه نارسایی عوارض علت به حاضر حال در

. گیرد می صورت درمان کلیه پیوند  

باشد می درمان های روش جمله از هم بنیادی های سلول و درمانی ژن با درمان  
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آسپرگر سندرم دوم فصل  

 اختلالات» که است اختلالاتی مجموعه آن از یکی و است نوروبیولوژیک اختلال یک آسپرگر سندرم

. شوند می نامیده «اوتیسم طیف  

 اختلالات و اوتیسم اختلال شامل که شود می اطلاق رشدی های ناتوانی از ای دامنه به «اوتیسم طیف»

شود می رگرآسپ سندرم مانند آن مشابه دیگر  

 در و مختلف ترکیبات صورت به توانند می کدام هر علائم و ها نشانه زیرا گویند می طیفی اختلالات این به

 از مختلفی دامنه توانند می تشخیص یک با کودک دو یعنی شوند؛ ظاهر شدت نظر از مختلف درجات

باشند داشته را ها توانایی و ها مهارت  

هستند بالا عملکرد با اوتیسم به مبتلا کودکان به شبیه زیادی حد تا آسپرگر؛ سندرم دچار کودکان  

. شوند می دچار آسپرگر به دختران از بیشتر برابر 1 تا 1 احتمال به پسران  

است مشکل حدی تا اختلال این درمان و تشخیص اوتیسم طیف اختلالات   اغلب مانند  

. شود می داده تشخیص تر دیر اینکه حداقل یا افتد؛ می اتفاق اوتیسم از تر دیر معمولاا  آسپرگر سندرم شروع

 اتفاق سالگی 9 تا 1 سن در ها تشخیص بیشترین و شوند می داده تشخیص سالگی 1 از پس کودکان برخی

افتد می  

 و عجیب رسوم و آداب و زبانی عجیب الگوهای   وسواس، ضعیف، اجتماعی تعاملات با آسپرگر سندرم

. شود می مشخص غریب  
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 ها آن کنند؛ می ابراز خود صورت در را هیجانی ندرت به اغلب هستند آسپرگر سندرم دچار که انیکودک

.دارند مشکل دیگران( بدن زبان) غیرکلامی زبان درک در همچنین  

 به خاصی حساسیت افراد این. باشند داشته ای گونه وسواس روزمره تشریفات است ممکن ها آن 

 دهد؛ می آزار را ها آن کند نمی جلب را دیگر افراد توجه که نوری لمثا برای) دارند حسی های محرک

 است ممکن یا نشنوند، را اطراف محیط در موجود صداهای تا بگیرند را هایشان گوش است ممکن ها آن

(دهد می آزارشان دیگر جنس لمس تجربه چون بپوشند جنس یک از را هایی لباس تنها  

 اند؛ ناپخته بسیار اجتماعی نظر از اما دهند ادامه خود روزمره زندگی به که قادرند افراد این کل طور به

 و عجیب دیگران نظر از است ممکن و دارند شان همسالان به نسبت بهتری رابطه بزرگسالان با ها آن

برسند نظر به غریب  

 علائق بودن، واه به سر حرکتی، های تأخیر به توان می آسپرگر سندرم به مبتلا افراد های ویژگی دیگر از

 با همدلی از هستند مبتلا سندرم این به که بزرگسالانی. برد نام غریب و عجیب ذهنی مشغولیات محدود،

رسد می نظر به مشکل بسیار شان برای اجتماعی تعاملات برقراری و عاجزند دیگران  

 شخص همراه عمر طول تمام برای و دارد مداومی سیر آسپرگر سندرم که باورند این بر متخصصان

 ها آن شدن کم در فوری های مداخله که شوند زیاد یا کم زمان طول در توانند می آن علائم اما ماند؛ خواهد

 مؤثرند
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علائم و ها نشانه  

داشت خواهد را ها نشانه یا علائم این آسپرگر به مبتلا کودک یک   

محدود یا نامناسب اجتماعی تعاملات  

دیگران تا چرخند می خودش محور حول معمولاا  او مکالمات  

تکراری یا و «گونه روبات» ،«گونه نمایش» کردن صحبت  

همدلی حس فقدان  

نوشتاری های مهارت یا و ریاضیات خواندن، با رابطه در مشکلاتی  

موسیقی یا ها الگو مانند پیچیده موضوعاتی مورد در وسواس  

 حد در فرد کلامی های محرک ادراک قابلیت اینکه وجود با متوسط؛ زیر کلامی غیر شناختی ادراک

 طرف بدنی   و ای چهره حالات درک از اما کند می درک را کلام فرد) است آن از تر بالا حتی یا و متوسط

(است عاجز مقابل   

ناشیانه حرکات  

غریب و عجیب تشریفات و رسوم و آداب ها، رفتار  

 رشد در را تأخیری آسپرگر به مبتلا دکانکو اوتیسم، به مبتلا کودکان برخلاف کنید، توجه که است مهم

 پایین سن در آنها  لغات دایره و دارند خوبی دستوری های مهارت معمولاا  ها آن. دهند نمی نشان خود زبانی

.است زیاد  
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 مناسب استفاده از و هستند اللفظی تحت که معنا بدین هستند؛ زبان امر در مشکلاتی دچار نیز ها آن البته 

ناتوانند اجتماعی های وقعیتم در زبان از  

 را مشکلاتی کودکان این اینکه وجود با. شود نمی دیده ها آن شناختی رشد در دیگری آشکار تأخیر اغلب،

 و اند کرده رشد ها جنبه برخی در که دارند هایی مهارت و دارند مطالب دهی سازمان و توجه امر در نیز

 بالای اوقات برخی و متوسط عمومی هوش دارای کل طور به اند، مانده باقی ضعیف دیگر های جنبه در

هستند متوسط  
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بکر دیستروفی سوم فصل  

  اما مشابه بالینى تظاهرات با دوشن، عضلانى دیستروفى همانند است بیمارى بکر، عضلانى دیستروفى

از نادرتر بیمارى این. تر خفیف روندى   

سازد مى مبتلا را نفر یک پسر، متولد ۰۰۵۱۱ هر از و است   

 کودکى ابتداى در موارد از بعضى دارد امکان اما است دوشن دستروفى از دیرتر معمولاا  علائم شروع

. شوند آشکار  

(. سالگي ۲۰ تا سالگى ۵/۲ از طیفى با. )است سالگى ۰۰ معمولاا  بیماران در علائم شروع سن میانگین

.نیست شدید بیمارى نشانه لزوماا  زودهنگام، شروع بنابراین  

 که حالى در. است رفتن راه براى بیمار توانائى بالینى معیار مفیدترین. است تر آرام خیلى بیمارى روند 

 ۰۱ از بعد بکر بیماران دهند، مى دست از سالگى ۰۱ تا را آنها حرکت توانائى دوشن به مبتلا پسران تمام

.دارند حرکت قدرت هم سالگى  

 حدود سن در است ممکن بیماران بعضى دارد، وجود بکر دیستروفى طیف در چشمگیرى تنوع هذا مع 

 ۵۱ ،۰۱ دهه تا است ممکن سایرین که حالى در شوند محدود ویلچر به آنها زندگى ۲۱ ههد یا سالگى ۲۱

.باشند رفتن راه به قادر بیشتر یا  

 بیماران از نسبتى. است دیرهنگام نشانه یک همیشه، نه اما معمولاا،( بیفتد اتفاق اگر) نیز قلب درگیرى 

هستند مغزى اختلال دچار حدى تا نیز،  
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ژنى جایگاه و وراثتى الگوى  

به وابسته بیمارى یک نیز بکر بیمارى  

 X 

. شود مى مردان به محدود عموماا  و است مغلوب   

 نتیجه   در بیمارى دو هر و دارد را دوشن ژن جایگاه همان نیز بیمارى این که اند داده نشان مطالعات

شوند مى ایجاد ژن یک در ها، جهش سایر وقوع یا حذف  

  

بیمارى تشخیص    

سرمى کیناز کراتین آنزیم سطح تعیین با بالینى علائم ظهور از پیش بیمارى خیصتش  بیماران در 

. است پذیر امکان  

یابد مى افزایش توجهى قابل طور به بیمارى اولیه   مراحل در ویژه به   

.شود مى کاسته آن مقدار از بیمارى پیشرفت طى در تدریج به البته  

در تشخیصى هاى روش سایر   

همشاب    

است دوشن بیمارى همانند نیز تولد از قبل تشخیص و حاملین شناسائى هاى روش  
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.شوند می مبتلا پسرها تنها و داشته مغلوب جنس به وابسته الگوی بیماری این  

 درصد 11 و سالم پسر است ممکن درصد 11 باشد، پسر فرزند اگر بارداری هر در ناقل خانم یک برای

باشند بیماری ناقل یا و سالم توانند می دختر فرزندان. باشد مبتلا پسر است ممکن  
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ادوارد سندرم چهارم فصل  

 بارمی به را تشخیص قابل ارثی نابهنجاری یک که است علائم و ها نشانه از مجموعه یک سندروم، یک

.آورد  

 رشد در ناهنجاریهایی با و ایجاد اضافی 08 کروموزم یک وسیله به که است سندرومی 08 تریزومی 

گردد می مشخص عضو نقص یا مورفولوژیک  

 مادری تخمک یا پدری اسپرم لقاح، هنگام در که دهد می رخ هنگامی تریزومی یک که شود می تصور

. باشد کروموزم 41 حاوی کروموزم 41 جای به  

 16 جای به که آورد می وجود به را جدیدی نوزاد حاصل، تخم سلول یابد، می لقاح تخمک با اسپرم وقتی

دارد کروموزم 14 نرمال، کروموزم  

جنسی کروموزم یک و معمولی کروموزم 44 شامل پدری اسپرم اگر مثال عنوان به  X کروموزم یک و 

:باشد اضافی 08  

 

جنسی کروموزم از جفت یک و طبیعی جفت 44 که شود می تخم یا سلول یک یافته لقاح تخمک    

XX 

(  ادوارد سندروم) 08 تریزومی با دختر یک نوزاد این که معنی این به دارد 08 اضافه کروموزم یک و 

بود خواهد  
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 فرد سلولهای در اضافی 08 کروموزم یک که است نادر نسبتا کروموزمی نابهنجاری یک 08 تریزومی

 هر در یک را آن شیوع میزان دیگر جایی در و دهد می رخ تولد 1111 هر در یک تقریبا و دارد وجود

. اند زده تخمین تولد 8111  

. است(  داون سندروم) 40 تریزومی از بعد رایج بسیار جنسی غیر کروموزمی نجاریناه دومین

 هایشان بینی پیش و مشکلات از زیادی میزان زیرا شود می برده نام 01 تریزومی با اغلب 08 تریزومی

. است هم شبیه  

 از قبل حتی ها، حاملگی از نیمی بیشتر در زیرا است بینی پیش قابل سختی به تریزومی واقعی شیوع

.شود می سقط بچه است حامله بداند مادر اینکه  

 همه برای خطر احتمال این. دهد می رخ تولد 411 هر در یک تقریبا نوع هر از کروموزمی نقص یک 

است یکسان والدین  

08 تریزومی های نشانه  

دارد وجود زیر تاریخچه تولد از قبل  

آبستنی جریان در آمنیوتیک مایع افرایش  

ای مشیمیه شبکه ایه کیست  

کوچک جفت  

تک نافی سرخرگ  
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جنین فعالیت کاهش  

غیره و دهان سقف شکاف کلیه، قلب، مانند زادی مادر عضو نقص  … 

دارد وجود کودکی دوران در که هایی نشانه  

فک و دهان کوچکی  

رحمی درون رشد ماندگی عقب  

تغذیه در اشکال  

است افتاده انگشت چهارمین یا سومین روی هک کوچک انگشت و ای عقربه انگشت با کرده گره مشت  

شکری لب/  شکافته کام  

انگشت پنجمین دور چروکهای و چین فقدان  

شود برجسته است ممکن سر پشت از قسمتی  

( میکروسفالی) کوچک سر  

رشد کم ناخنهای  

( انگشتی پیوسته) دار پرده دست و پا انگشتان آن، فاقد یا نیافته رشد شست  

چشم جانبی گوشه در پلک چین کوتاه پلکی شکاف  

. فقرات ستون در سوراخ لای لابه از آن مننژهای و نخاع مانند فتق زدگی بیرون میلیومنینگوسل  
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پا پاشنه عقب در برجستگی یک  

.دارد مستقیم ی رابطه مادر سن با 08 تریزومی  

 اند داده نشان اخیر عاتمطال بیشتر. دارند قرار اختلال این به ابتلا خطر در مذکر از بیشتر مونث جنس 

 را سندرم این مبتلابه نوزادانی دوباره اینکه احتمال اند داشته را اختلال این به مبتلا نوزادان که زنانی

است بالاتر باشند داشته  

 علائم اسکلتی، متعدد های ناهنجاری میوکلونیک، تشنج قلبی، ناهنجاری با شیرخواری گزارش این در

 ادوارد سندرم قطعی تشخیص خوار، شیر برای کاریوتیپ انجام صورت در دارد، را ادوارد سندرم

شود می مشخص  
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نیهان لش بیماری پنجم فصل  

 رسیده ارث به نادر اختلال یک که است شده شناخته نوجوانان نقرس سندرم عنوان به نیهان -لش سندرم

. است ترانسفراز فسفوریبوزیل گوانین هیپوگزانتین آنزیم کمبود از ناشی  

 

ژن در جهش اثر در سندرم این   

HGPRT 

کروموزوم در واقع   X به وابسته توارثی یالگو از که باشد می  

 X 

کند می پیروی مغلوب   

 رفتاری اختلالات و کندذهنی به منجر(  کلیوی علائم و نقرس)  اوریک اسید تجمع از ناشی علائم

کنند می زندگی نیز بزرگسالی تا بیماران و ندارد وجود آن برای درمانی هیچ که شود می  

 بیش تولید و بیماران خود دست به انگشت نندما عضوی قطع جمله از رفتاری و عصبی عملکرد اختلال

اوریک، اسید حد از  

تشخیص برای اصلی نشانه سه عمده بطور    

.هستند  
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. شوند مبتلا نیز ماکروسیتیک خونی کم به است ممکن افراد از برخی   

. رندب می رنج بیضه آتروفی و بلوغ و رشد در تأخیر از مبتلا مردان و هستند مرد بیماران تمام تقریباا 

یافته جهش ژن حامل زنان  

 HGPRT 

هستند نقرسی آرتروز به ابتلا خطر افزایش در   

اوریک اسید حد از بیش تولید  

 مبتلا نوزادان پوشک در ماسه و شن مانند کریستال حضور اوریک، اسید افزایش علائم اولین از یکی

.است  

 مثانه و ها کلیه در سنگ یا و وریکا اسید بلورهای توسعه به است ممکن اوریک اسید از بیش تولید 

.شود می مفاصل تورم و نقرس باعث که شود منجر  

 بالینی آزمایشگاه تست های روش با است ممکن اما است تولد زمان در اوریک اسید حد از بیش تولید 

. داد تشخیص تولد زمان همان در را آن نتوان  

 در پورین حد از بیش حذف دلیل به این و است غیرطبیعی اغلب مبتلایان سرم در اسیداوریک غلظت

. است ادرار  

 شود می دیده کوچک سنگ شکل به یا رسد می نظر به نارنجی دار دانه ماده یک عنوان به معمولاا  کریستال

شود می ادراری دستگاه عفونت به به ابتلا خطر افزایش و(  ادرار در خون) هماچوری باعث که  
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عصبی سیستم اختلال  

به مبتلا افراد در معمول طور به تولد دوره  LNS 

.است طبیعی   

. است مشهود ماهگی شش تا سه از که است رشدی تأخیر و هیپوتونی اختلالات ترین شایع   

.ناتوانند پا دو روی بر ایستادن در و روند می راه خزیده بصورت بیماری این به مبتلا نوزادان  

 مانند عضلانی غیرارادی و غیرطبیعی انقباضات باعث الاکستراپیرامید دخالت زندگی اول سال چند در 

 فقرات ستون در پیکری کمان همینطور و ارادی غیر بصورت ناشایست حرکات اجرای و دیستونی

شود می  مبتلایان 

کنند استفاده کردن حرکت جهت چرخدار صندلی از بایستی عمر آخر تا افراد این  

نیهان -لش سندرم تشخیص  

 در رفتاری و شناختی اختلالات و عصبی اختلالات اوریک، اسید از بیش تولید لیاص معیار سه توسط

.شود می داده تشخیص مبتلایان  

 دهنده نشان توانند می( هماچوری) ادرار در خون و کلیه سنگ رشد، در تأخیر مانند علائمی وجود 

 نیهان -لش سندرم طعیق های ویژگی از یکی لب و دست انگشتان گرفتن گاز. باشند نیهان -لش سندرم

 است
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 در افراد این همیشه منظور همین به و باشند مراقبت تحت بایستی همیشه نیهان -لش سندرم به مبتلا افراد

 به منجر ها دست بودن آزاد که چرا کنند می زندگی بسته پای و دست بصورت خود دار چرخ صندلی

 نزدیک از مراقبت بایستی بزرگسالان در هم و کودکان در هم. شد خواهد افراد این در شدید خودآسیبی

پذیرد صورت  

نیهان -لش سندرم رماند  

. کرد درمان اوریک اسید حد از بیش مقادیر کنترل برای آلوپورینول با توان می را نقرس  

.کرد درمان لیزر پرتوهای یا شوک امواج با توان می را کلیه سنگ  

بیماریاین  عصبی علائم برای استاندارد درمان هیچ    

 یکبار تنها ای ماهیچه و اسکلتی و عضلانی های سلول همانند عصبی های سلول که چرا ندارد، وجود 

.شوند می سنتز  

مانند داروهایی از است ممکن موارد بعضی در   

دوپامین،   

لوودویا،   

دیازپام،   

فنوباربیتال   

  هالوپریدول
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به مبتلایان ایبر درمان. شود استفاده مبتلایان به بخشی آرام جهت   

 های روش از استفاده بیماران، خودآسیبی از جلوگیری برای محافظ دستگاه از صحیح استفاده از عبارتند 

 بایستی همیشه و داد قرار پرخاشگری و خشم مورد را بیماران نباید بطوریکه مناسب و صحیح رفتاری

 بسیار بیماران این برای استرس و هیجان چراکه کرد؛ برخورد بیماران این با لطافت و مهربانی با

داد تخفیف را بیماران این رنج توان می دارو، از استفاده با هم اوقات گاهی و است خطرناک  
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نونان سندرم ششم فصل  

 بدن مختلف قسمتهای طبیعی رشد و تکامل در اختلال موجب که است ژنتیکی اختلال یک نونان سندرم

شودد می  

 از ذهنی ماندگی عقب و جسمی ناهنجاریهای سایر و قلبی نقص کوتاه، قامت بارز، ظاهری خصوصیات

است سندرم این مشخصات  

باشند  مبتلا سندرم این به تولد ۲۵۱۱ تا زاره هر از نفر یک که شود می زده تخمین  

دارد می دریافت والدینش از را مبتلا ژن از کپی یک کودک که شود می عارض زمانی نونان سندرم  

 سندرم این به کودک و باشد نداشته وجود خانواده در سندرم این بروز از ایی تاریخچه هیچگونه چنانچه

است کودک در بخودی خود اسیونموت رویداد این بروز علت باشد مبتلا  

 آن با مرتبط عوارض و بیماری علائم مدیریت بر درمان و ندارد وجود نونان سندرم برای درمانی هیچ

است متمرکز  

  نونان سندرم علت

 مهمی نقش که است خاص پروتئین یک تولید برای مسئول ژن دو  از یکی موتاسیون نونان سندرم علت

کند می ایفا بافتها سایر و استخوانها ونی،خ سلولهای قلب، تکامل در  

 ممکن حتی و برسد ارث به است معیوب ژن حامل که والدینی از یکی از است ممکن یافته جهش ژن این

دهد رخ نداشته بیماری از ژنتیکی زمینه هیچ که کودکی در تازه و جدید جهش یک است  
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گردد نونان سندرم بروز سبب و یافته جهش است ممکن که دارد وجود شده شناخته ژن دو  

 PTPN-11: ژن

گردند می مبتلا عارضه این به ژن این جهش علت به نونان سندرم به مبتلا افراد از نیمی حدود در   

است یازده نوع رسپتوری غیر فسفاتاز تیروزین پروتئین ژن این اسم   

پروتئین چگونه که داد می دستور بدن به ژن این  SHR2 

را  ۰۰ نوع رسپتوری غیر فسفاتاز تیروزین   

بسازد   

SHR2 

شوند تقسیم باید موقع چه و چیست شان وظیفه بدانند تا کند می کمک بدن سلولهای به   

 قبل بافتها سایر و استخوانها ، خونی سلولهای قلب، تکامل در که است مهمی بسیار فرآیند بدن در امر این

کند می بازی را مهمی نقش جنین تولد از  

ژن نونان، سندرم به مبتلا افراد از اریدربسی اما   

PTPN-11  

کند نمی کار بدرستی  
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  نونان سندرم علائم

شنوایی فقدان   

 

. آورد می بار به را نونان سندرم به مبتلا کودکان برای را مشکلاتی اغلب میانی گوش مزمن التهاب

گردد می مشاهده نونان سندرم به مبتلا افراد سوم یک در شنوایی فقدان  

پوستی مشکلات   

 گذارد می پوست بافت بر زیادی تاثیر سندرم این بروز اما است متفاوت گوناگون افراد در عارضه این

باشد داشته وجود جراحی اسکار که نواحی در بخصوص دارد شدن کلفت به تمایل پوست که  

 پشت کم موهای ستا ممکن حتی یا و دارند ضخیمی و مجعد های مو اغلب نونان سندرم به مبتلا افراد

باشند داشته  

تناسلی ادراری مشکلات   

هستند تناسلی ادراری سیستم در مشکلاتی دارای نونان سندرم به مبتلا مردان بخصوص افراد از بسیاری  

. کند می خود درگیر را سندرم این به مبتلا افراد از قلیلی عده اغلب و بوده محدود کلیوی مشکلات  

 نرمال باروری دختران اغلب اما بیفتد تاخیر به پسران در هم و دختران در هم بلوغ فرآیند است ممکن

نباشد نرمال ممکن ها بیضه نزول عدم بعلت مردان در امر این اما داشت خواهند   
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لنفاوی مشکلات   

 تولد بعد یا قبل است ممکن حالت این بروز گردد می لنفاوی سیستم در مشکلاتی بروز سبب نونان سندرم

دهد نشان را خود وسیع و پراکنده یا و کانونی طورب یا و  

 دوران در خودبخودی بطور اغلب که پاهاست بالای و دستها پشت در مایع تجمع رایج مشکل بیشترین

گردد می رفع کودکی  

عصبی مشکلات   

 باز و ها ماهیچه در هیپوتونی به منجر بروز صورت در اما دارد ی کمتر شیوع عصبی علائم بروز

گردد می مفاصل حد از یشب شدن  

گردند تشنج دچار است ممکن بندرت نونان سندرم به مبتلا افراد  

چشمی مشکلات   

دارند خود پلک و چشم در ناهنجاریهایی نونان سندرم به مبتلا افراد تمام تقریبا  

است سندرم این علائم از ها چشم شکل و اندازه در تفاوت  

هستند سبز یا و رنگکم آبی عنبیه دارای مبتلا افراد اغلب  

 انکساری مشکلات چشمی، های ماهیچه با رابطه در مشکلاتی دچار همچنین نونان سندرم به مبتلا افراد

باشند می چشمی اعصاب در مشکلات و( آستیگماتیسم – بینی نزدیک –دوربینی)  
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یادگیری هایی ناتوانی    

 به نیاز نیز برخی و هستند یادگیری کلاتمش دچار نونان سندرم به مبتلا افراد از چهارم یک حدود در

دارند خاص آموزشهای  

باشند می دانشگاهی تحصیلات کسب به قادر آنها از برخی اما  

 های مالفورماسیون بواسطه سندرم این اما ندارد وجود نونان سندرم برای تشخیصی تست هیچگونه

بود خواهد تشخیص قابل جسمی و ظاهری  

 قلبی نقائص بررسی منظور به باید باشد داشته وجود نونان سندرم وجود احتمال آن در که کودکی هر

گیرد صورت قلبی کامل آزمایشات  

شود می انجام انعقادی های فاکتور سایر و ۰۰ فاکتور کمبود بررسی منظور به خونی های تست  

شدبا موثر سندرم این اثبات و تشخیص در است ممکن هم کنار در ها تست تمامی نتایج گذاشتن  

نونان سندرم درمان  

دارد آن شدت و نوع به بسته دهد می رخ نونان سندرم در که عوارضی و علائم درمان  

قلب درمان   

 باشند درگیر قلبی های دریچه اگر باشد مفید قلبی مشکلات برخی دربهبود است ممکن خاصی داروهای

گیرد قرار ارزیابی وردم ایی دوره بطور قلب که است نیاز و باشد جراحی به نیاز است ممکن  
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رشد کاهش درمان   

کنند نمی رشد نرمال سرعت با نونان سندرم به مبتلا نوزادان از بسیاری  

گیرند قرار ارزیابی مورد کافی، رشد از اطمینان برای ماه ۰۲ تا شش هر باید مبتلا کودکان  

 تغذیه به قادر مشکلات ینا داشتن با و باشند داشته نیز خوردن در مشکلاتی است ممکن مبتلا کودکان

نباشند کافی  

 را کودک هورمونی سطح و استخوانی رشد و تیروئید عملکرد که کند احساس را نیاز این ممکن پزشک

دهد قرار ارزیابی مورد  

شود واقع مفید درمان در است ممکن تراپی هورمون باشد، پایین رشد هورمون سطح اگر  

یادگیری در ناتوانی   

دارد وجود نونان سندرم به مبتلایان با ارتباط در رفتاری و ذهنی ائلمس از وسیعی طیف  

 مفید خفیف علائم با کودکان برای که دارد وجود مهارتی آمیز موفقیت های روش از بسیاری خوشبختانه

بود خواهد  
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رای سندرم هفتم فصل  

.شود می روحی تغییرات و استفراغ دچار مبتلا کودکان. گردد می کبد و مغز ورم موجب سندرم این  

بیانجامد مرگ و کما مرحله به یا و یابد بهبود خود به خود تواند می بیماری این   

 علل

 استفاده و ویروسی های عفونت برخی که اند کرده مشخص محققان اما. است نامشخص سندرم این دلیل

.شوند می سندرم این بروز موجب آسپیرین، داروهای از  

 اختلالات افرادیکه. باشند می استفراغ و اسهال و آنفلوانزا مرغان، آبله مثل ویروسی های عفونت این 

شوند دچار بیماری این به است ممکن هم دارند متابولیکی  

 مبتلا سندرم این به را فرد است ممکن ها نگر و ها کش علف ها، کش حشره معرض در گرفتن قرار

 کند

.گردد می سموم سایر افزایش و سرم آمونیاک مقدار افزایش و کبد عملکرد اختلال موجب ری سندرم  

 می اختلال دچار مغز عملکرد نتیجه در و شود می مغز تورم و مغز در فشار افزایش باعث سموم این 

بردب مرگ سوی به را فرد تواند می و گردد  

نداد کودکان به را آن امکان حد تا و باشد پزشک نظر تحت باید کودکان در آسپیرین مصرف  

خطر عوامل  

کودک در ویروسی عفونت سابقه -  
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آنفلوانزا و مرغان آبله به مبتلا کودکان -  

استفراغ و اسهال به مبتلا کودکان -  

کودک تب کاهش برای آسپیرین از استفاده -  

 علائم

سریع تنفس و اسهال: از عبارتند علائم سال، دو از ترکم کودکان در  

 آلودگی خواب و حالی بی دائمی، استفراغ: از عبارتند علائم نوجوانان، و سال دو از بیشتر کودکان در

شود می زیر های نشانه دارای کودک کند، پیشرفت بیماری که صورتی در. غیرعادی  

 سردرگمی

پذیر تحریک رفتار  

 پرخاشگری

 توهم

پاها و بازوها فلج یا فضع  

 تشنج

هوشیاری کاهش  

(هیپوگلایسمی) خون قند کاهش  
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خون آمونیاک افزایش  

خون اسیدیته مقدار افزایش  

چربی رسوب و کبد تورم  

مغز ورم و جمجمه داخل فشار افزایش  

 عصبی های بیماری شدن بدتر از باید و دارند نیاز ای ویژه های مراقبت به ری، سندرم به مبتلا بیماران

کنید جلوگیری متابولیکی و  

شوند می ظاهر تنفسی دستگاه عفونت یا و ویروسی عفونت از پس روز 1 تا  1 حدود علائم این  

باشد می کشنده بیماری این نگیرد، صورت درمان اگر  

 یا و باشد داشته وجود مغز دائمی آسیب است ممکن بیماران از برخی در گیرد، صورت درمان اگر حتی

بمیرد بیمار است ممکن  

  

 تشخیص

دارو با تب کاهش  

 عملکرد در اختلال و استفراغ ،(آنسفالوپاتی) ناشناخته علت با مغزی عملکرد اختلال با که کودکی هر

باشد سندرم این دچار تواند می کند، مراجعه پزشک به کبد  

است تشخیص های راه از دیگر یکی آسپیرین، از استفاده و اخیر ویروسی عفونت سابقه  
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 مقدار کاهش و آمونیاک مقدار و کبدی های آنزیم مقدار افزایش که آزمایشگاهی مطالعات کلی، طور به

است تشخیص های گزینه از دیگر یکی نیز دهد، رانشان( هیپوگلایسمی) خون قند  

 بیشتری آزمایشات شود، می عصبی اختلال و کبدی مشکلات موجب که دیگر علل ارزیابی برای گاهی

جمله از است، نیاز مورد  

 عفونت و التهاب یا و( مننژیت) نخاع و مغز عفونت وجود از اطلاع برای:  نخاعی مغزی مایع گرفتن -

شود می برده آزمایشگاه به و شده برداشته نخاعی مغزی مایع ،(آنسفالیت) مغز  

تح را کبد است ممکن که دیگر شرایط کردن رد یا و شناسایی برای: کبد بیوپسی -  

اندرم  

 اختلالات دادن کاهش: شامل درمان اوایل، در. ندارد وجود سندرم این برای موثری درمان هیچ

است متابولیکی  

 عصبی های بیماری شدن بدتر از باید و دارند نیاز ای ویژه های مراقبت به ری، سندرم به مبتلا بیماران

کنید جلوگیری متابولیکی و  

باشد می مغز تورم و الکترولیت تعادل عدم از یریجلوگ بیماران، این درمان در اصلی هدف  

باشند بستری بیمارستان در باید بیماران این  
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از عبارتند خاص های درمان  

الکترولیت محلول یک و گلوکز: وریدی داخل مایعات -  

کنند می زیاد را ادرار و کنند می کم را ای جمجمه داخل فشار داروها، این: ها دیورتیک -  

صرع ضد داروهای -  

 به نیاز و دهد می رخ خونریزی کبدی، اختلالات علت به: خونریزی از پیشگیری برای داروهایی -

 K ویتامین

دارد پلاکت و پلاسما   
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کیستیک فیبروز سندرم هشتم فصل  

 

سفید در ارثی تنفسی بیماری ترین شایع کیستیک فیبروز  

را گوارش دستگاه و ها ریه چسبناک لطخ. است پوستان  

کند می مسدود  

متخصصین، توسط منظم های پیگیری هنگام، زود تشخیص  

میتواند بیماران علائم موقع به درمان صحیح، و مناسب بهداشت  

در را زندگی کیفیت و گردد بیماران بیشتر عمر طول باعث  

کلید مناسب های مراقبت به دسترسی. دهد افزایش آنها  

بیماران تمام برای بیشتر عمر طول و بهتر گیزند  CF 

باشد می   

کیستیک فیبروز بیماری علت  

ژن از کپی دو کیستیک فیبروز به مبتلا افراد  

 CFTR 
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از را   

طبیعی طور به ژن این. برند می ارث به والدین از یک هر  

خارج و داخل به را نمک و آب حرکت که سازد می پروتئینی  

این زکیستیک فیبرو بیماران در. ندک می کنترل سلول از  

عمل درستی به یافته تغییر ژن و باشد می معیوب پروتئین  

.کند نمی  

آسیب یا معیوب ژن حامل والدین نفر دو هر اگر   

میباشد زیر شرح به ابتلا احتمال آنها کودکان در باشند دیده  

بیماری به ابتلا شانس 25%         -  

بیماری به ابتلا عدم ولی بودن حامل احتمال 50%         -  

بودن سالم شانس 25%         -  

معیوب ژن   CFTR 

و غلیظ خلط یا موکوس تولید باعث   

و ها ریه بخصوص ها ارگان به که شود می چسبناک  
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محیط موکوس افزایش. زند می آسیب گوارش دستگاه  

در عفونت باعث و کند می فراهم ها باکتری رشد برای را  

این در غذا هضم و آنزیم تولید همچنین. گردد می بیماران  

گردد می دشوار بیماران  

تغذیه وجود با گیری وزن در اختلال شامل اولیه علائم  

شوند می تنفسی مشکلات و ریوی های عفونت مناسب،  

دیگر فرد به فردی از کیستیک فیبروز بیماری شدت و علائم  

هستند متفاوت  

بیماران پیگیری و درمان  

را بیماری انداز چشم بیماران صحیح پیگیری و دزو تشخیص  

دوره وارد کم ریوی آسیب با بسیار کودکان و داده تغییر  

شامل بیماران درمان و مدیریت. شوند می بزرگسالی  

چسبناک خلط کردن خالی جهت ورزش و فیزیوتراپی  

روز در نوبت 1 تا 0 سینه قفسه فیزیوتراپی -ها ریه از غلیظ  
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  توصیه دقیقه 11 مدت به بار هر و ماریبی شدت به بسته

. گرددمی  

با گردد می توصیه بیماران به فیزیوتراپی انجام از بعد  

 huffing سرفه، انجام

هوایی مجاری از هوا شدت با خروج یا   

هوازی های ورزش. نمایند کمک ریوی ترشحات بهتر تخلیه به  

ایفا مهمی نقش ریوی عملکرد رفتن بین از سرعت کاهش در  

کنند می  

 

هر از بعد باید جایگزین های آنزیم -ای تغذیه های مراقبت  

در ها ویتامین مصرف همچنین و شوند مصرف غذایی وعده  

گردد کنترل سالیانه آنها سرمی سطح تجویز باید بیماران این  

بیوتیک آنتی با مدت طولانی درمان -دارویی درمان  

موناسپسودو توسط که بیمارانی در -استنشاقی درمان  
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عنوان به استنشاقی توبرامایسین اند شده کلونیزه آئروژینوزا  

به مثبتی نتایج و شده توصیه مدت طولانی حمایتی درمان  

میزان به استنشاقی توبرامایسین مصرف. دارد همراه  

 111 mg 

ماه شش مدت برای میان در یکماه صورت به روز در بار دو  

دفعات کاهش یمار،ب خلط در پسودوموناس تراکم کاهش باعث  

شود می% 01 تا ریوی عملکرد بهبود و بیمارستان در بستری  

توبرامایسین روز 48 مصرف دنبال به شده، انجام مطالعات طبق  

کن ریشه% 91 از بیش پسودوموناس با عفونت استنشاقی  

داد خواهد رخ سال 4 از پس عود و شده  

و خفیف تنفسی علائم وجود صورت در -خوراکی درمان  

خوراکی بیوتیک آنتی از تنفسی مجاری ترشحات مثبت شتک  

با است ممکن پسودوموناس اولیه بیماری. گردد می استفاده  

کولیستین همراه به خوراکی سیپروفلوکساسین توسط درمان  
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موارد اغلب ولی شود کن ریشه استنشاقی توبرامایسین یا  

تمد طول. باشد نمی کنی ریشه قابل شده کلونیزه ارگانیسم  

ریوی عملکرد بازگشت و علائم بهبودی با بیوتیکی آنتی درمان  

شود می مشخص عملکرد جدید سطح یا قبلی سطح به  

کیستیک فیبروز برای ای شده شناخته قطعی درمان تاکنون  

پیشرفت باعث شده انجام های پژوهش اگرچه ندارد، وجود  

کیستیک فیبروز درمانی های روش بهبود در ای ملاحظه قابل  

روش یک یافتن در سعی پژوهشگران وجود این با اند، دهش  

. باشند می بیماران این برای قطعی درمانی  

و زندگی به امید  

بیماران در آن کیفیت   

CF 

از استفاده با گذشته سال 41 ظرف  

بیماران به رسانی خدمات و مدیریت بهبود و ها پژوهش این  
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است یافته افزایش  

ما، کشور در کیستیک فیبروز بیماری زیاد نسبتا شیوع وجود با  

به مبتلایان و شناسند می را بیماری این کمی بسیار تعداد  

 CF 

مند بهره مناسب های درمان و آموزش از آنها های خانواده و  

به مبتلا کودکان از تعدادی سالانه متاسفانه. گردند نمی   

CF 

درمانی خدمات به دسترسی عدم و صحیح آموزش عدم علت به  

کنند می فوت نوجوانی سنین در اسبمن  
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آتاکسی فردریش نهم فصل  

 

فردریش آتاکسی (FA) 

. آید می بشمار آتاکسی اختلالات ارثی علت شایعترین که است نادر و پیشرونده بیماری یک  

 شود؛ می گفته پا و دست حرکات و ایستادن حالت در بدترکیب هماهنگی و تعادل عدم حالت به آتاکسی

.دارد وجود متفاوتی بیماریهای در نشانه عنوان به آتاکسی  

 بطور ها رشته این است؛ نخاع در حسی عصبی های رشته رفتن بین از و تحلیل نتیجه فردریش آتاکسی 

 رشته این تدریجی تحلیل با. کنند تنظیم را ها اندام حرکات هماهنگی تا ارتباطند در مخچه با اختصاصی

شود می تر باریک هم اعنخ ها،  

.دارد بیشتری انتشار اروپا شمال در و است نفر هزار 11111 در 0 بیماری شیوع  

 

معرض در بیشتر پوستان سفید    

FA 

  کند می مبتلا برابر بصورت را زنان و مردان
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 از تربیش سال 41 حدود ابتلا، از پس آنها عمر طول و دارند مردان به نسبت بهتری آگهی پیش زنان اما

.است مردان  

 زودرس تظاهر اگرچه یابند، می تظاهر سال 01 تا 1 سنین بین بیماری های نشانه اولین معمول بطور 

است شده گزارش هم سالگی 11 سن در دیررس و ماهگی 08 سن در  

.شود مي ناتوانی و ضعف به منجر نهایتا حسی، عصبی های رشته پیشرونده تخریب با بیماري  

 بیماری زودرس تظاهر که دهد می نشان مطالعات. است قلبی اختلالات بیماران مرگ علت شایعترین 

شد خواهد متوقف ای مرحله در علایم و نبوده پیشرونده تر پایین سنین در  

ها نشانه و مئعلا •  

کنند نمی تظاهر فرد یک در مئعلا کلیه لزوما  

 

 ها، دست کم-کم و کرده پیشرفت آرامی هب آتاکسی است، رفتن راه در سختی علامت اولین معمول بطور

است شدیدتر تحتانی های اندام در ضعف کلی بطور. کند می درگیر را تنه و پاها  

شود می بیمار در مکرر خوردگی زمین به منجر نهایتا حرکات هماهنگی رفتن دست از  

کند می پیدا کاهش ها اندام حس بتدریج بیماری پیشرفت با  

 و چکشی، انگشتان پیدایش و پا انگشتان غیرارادی شدن خم با که پاهاست، فک شکل تغییر بعد مرحله

.دهد می نشان را خود بداخل پا کف چرخش  
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باشد بیماری تظاهر اولین تواند-می پا کف دفرمیتی گاهی اگرچه   

 عصب تحلیل نهایتا و دید تاری تا و شده آغاز چشم ارادی غیر و سریع افقی حرکات با بینایی آسبب

یابد می ادامه موارد%( 41 در) اییبین  

موارد برخی در کامل ناشنوایی تا شنوایی آسیب  

بلع اختلال  

گفتن سخن بریده بریده و تکلم در اختلال  

-می( اسکولیوز(ها مهره ستون در طرفه یک انحنای یک دچار فردریش آتاکسی به مبتلا افراد بیشتر

کند مختل را فرد تنفس است ممکن بودن شدید صورت در که شوند  

 و قلب تپش احساس و قلبی ضربان تعداد افزایش قلبی، ریتم اختلالات بصورت قلبی، اختلالات

دارد وجود موارد% 90 در که هیپرتروفیک کاردیومیوپاتی  

کند می پیشرفت دیابت پیدایش تا آنها% 01 که دارد وجود موارد% 41 در قندخون، افزایش  

و سینه قفسه درد نفس، کوتاهی و تنگی بصورت مئعلا سایر  

 تشخیص

 پزشک نظر با و پاراکینیکی تست چندین و بالینی مئعلا از ای مجموعه براساس بیماری تشخیص

شود می گذاشته اعصاب و مغز متخصص  
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 درمان •

 و مئعلا کاهش برای کمکی درمانهای از اگرچه،. ندارد وجود بیماری این برای قطعی درمان تاکنون،

.شود می استفاده فرد لیمعمو عملکرد حفظ  

. جست بهره توان می کمر، انحنای اصلاح و پا کف دفرمیتی اصلاح جهت جراحی های روش از 

. باشد موثر عضلات از استفاده مدت کردن طولانی در است ممکن درمانی ورزش  

... و رواک چر، ویل مانند حرکتی کمک وسایل از استفاده به مجبور بیمار مئعلا پیشرفت با متاسفانه

بود خواهد  
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12 تریوزومی دهم فصل  

 اختلال ترین شایع عنوان به ، زنده نوزاد تولد به منتج زایمان در 411 به 0 شیوه با وندا سندرم

.شود مي شناخته كروموزومي  

 ها سال از ، نیست پذیر امكان باردار مادران تمام براي داون سندرم تشخیص هاي تست انجام كه آنجا از 

.است شده ابداع بالا ریسك داراي مادران تشخیص براي غربالگراي هاي تست پیش  

 تشخیصي هاي تست انجام براي و شناسایي بالا ریسك معرض در مادران ها تست این از استفاده با 

. گردند مي معرفي  

 و زنان متخصصان كالج ، كند مي بروز سال 11 زیر مادران در داون سندرم موارد% 81 كه آنجا از

آمریكا زایمان  (ACOG)  مادران تمام براي داون سندرم غربالگراي هاي تست كه كند مي توصیه اكیداا 

شود انجام باردار  

 

 روي بر ملي صورت به دنیا كشورهاي از بسیاري در كه داون سندم غربالگري تست ترین رایج امروزه

 81 حدود تشخیص نرخ داراي تست این. است ماركر كوآد تست ، پذیرد مي انجام باردار مادران تمامي

.است بیشتر% 01 ،% ( 61 – 41) ماركر تریپل تست تشخیص نرخ به نسبت كه است% 41 –  

است زیر شرح به كوآدماركر تست غربالگراي نتایج آمدن دست به از پس ، مادران گیري پي پروتكل   

40 تریزومي نتایج گیري پي   
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 ماركر كوآد تست در بالا ریسك و نرمال ریسك داراي بیماران تفكیك براي كه اي كننده تفكیك ریسك

، است شده تعریف  

 حدود تشخیص نرخ ماركر كوآد تست كننده  تفكیك ریسك این گرفتن نظر در با. است 0  : 411 ریسك 

.داشت خواهد% 1 برابر كاذبي مثبت نرخ و% 81  

% 81 به ماركر كوآد تست تشخیص نرخ دهیم تقلیل 0  : 111 به را كننده تفكیك ریسك كه صورتي در 

  ، یابد مي افزایش

. گردد مي% 01 نیز آن كاذب مثبت نرخ اما  

 گرفته نظر در غربالگراي ملي هاي طرح براي كه اي بودجه حسب بر مختلف كشورهاي در رو این از

.گردد مي انتخاب مختلفي كننده تفكیك هاي ریسك ، شود مي  

 به 05411 داون ندرمس غربالگري انجام براي دولتي بودجه و برنامه گونه هر نبود به توجه با ایران در 

.است شده انتخاب كننده تفكیك ریسك عنوان  

 نمي پیشنهاد تشخیص نرخ شدید كاهش علت به  (05011 یا 05411) 05411 از بالاتر هاي ریسك انتخاب 

.گردد  

 انجام جنین سن دقیق تعیین براي سونوگرافي یك حتماا  ماركر كوآد تست انجام از قبل كه شود مي توصیه 

 گیرد
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>(  05411)  باشد كننده تفكیك ریسك از كمتر 40 تریزومي براي ماركر كوآد تست نتیجه كه صورتي در

 مادر روي بر بیشتري بررسي تا نیست لازم و است پذیرفته پایان داون سندرم غربالگري گفت توان مي

.شود انجام  

 بیشتر بررسي مورد نندتوا مي باشند 05111 تا ریسك معرض در كه مادراني ، پزشك تمایل صورت در 

. گیرند قرار بارداري سن مجدد تأیید و داون سندرم سونوگرافي ماركرهاي نظر از ، سونوگرافي

نظیر) متعددي سونوگرافي مادرهاي  Nuchal Fold 11 حدود تشخیص نرخ با متر میلي 6 از بیش %، 

 نرخ با گوش لهلا طول كاهش ،% 61 تشخیص نرخ با دست كوچك انگشت میاني بند هایپوپلازي

 ، است ذكر به لازم دارد وجود دوم ماهه سه در داون سندرم غربالگري براي ( غیره و% 11 تشخیص

 حساب به تشخیصي ماركر آنها از یك هیچ و هستند غربالگري ویژه تماماا  نیز سونوگرافي ماركرهاي

آید نمي  

 

 بدین شود تأیید مجدداا  مادر رداريبا سن تا است لازم باشد 05411 از بیش مادر ریسك كه صورتي در

 انجام جنین سن دقیق تعیین براي سونوگرافي یك ، باشد نشده انجام سونوگرافي مادر براي اگر كه معني

 با ولو ، مادر بارداري سن بودن دقیق از باید باشد شده انجام سونوگرافي قبلاا  كه صورتي در و شود مي

.شود اصلح اطمینان ، دیگر سونوگرافي یك انجام  

 همان ، باشد داشته اختلاف شده تعیین پیشتر سن با روز 1 از كمتر جنین سن ، سونوگرافي از پس اگر 

.گیرد مي قرار قضاوت مورد قبلي ریسك  
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 باشد داشته اختلاف شده محاسبه آن براساس ریسك كه سني با روز 1 از بیش جنین سن كه صورتي در 

 بررسي مورد مجدداا  بارداري سن با نتایج تا شود داده اطلاع یشگاهآزما به جدید بارداري سن است لازم

.شود مطالعه جدید ریسك و گیرد قرار  

 مشاوره انجام باشد بالا همچنان ریسك اگر اما نیست لازم بیشتر بررسي ، باشد نرمال جدید ریسك اگر 

.گردد مي توصیه بیمار به تشخیصي هاي تست و ژنتیك  

 غیر نتایج ، است كرده مراجعه بارداري 01 هفته از زودتر بیمار كه شود خصمش سونوگرافي در اگر 

 قرار تفسیر مورد جدید نتایج و شود گرفته بارداري 01 هفته از پس مجدد نمونه بایستي و بوده قبول قابل

؛ گیرد  

 تست مانجا و بوده قبول قابل غیر تست جواب باشد كرده مراجعه جنین هفتگي 44 از پس بیمار اگر و 

 ماركرهاي بررسي براي سونوگرافي انجام موارد این در. است حاصل بي مادران این براي ماركر كوآد

گردد مي پیشنهاد داون سندرم سونوگرافي  

 

 هیچ به آزمایش تكرار ، باشد بالا همچنان فوق موارد تمام گرفتن نظر در با مادري ریسك كه صورتي در

 بالاتري ریسك كه كدام هر ، شود تكرار مدتي از پس آزمایش كه صورتي در و شود نمي توصیه عنوان

گیرد قرار قضاوت مورد باید و است معتبر دهد نشان را . 
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 و زنان مختصصان كالج ، كند مي بروز سال 11 زیر مادران در داون سندرم موارد 81%  كه آنجا از

آمریكا زایمان  (ACOG) مادران تمام براي داون سندم الگريغرب هاي تست كه كند مي توصیه اكیدا 

شود انجام باردار  

  تشخیصي اقدامات

آمنیوسنتز شامل   

 AFP گیري اندازه   

.است آمنیوتیك مایع   

كه صورتي در   AFP 

. شود مي انجام نمونه همان روي بر استراز كولین استیل گیري اندازه باشد بالا آمنیوتیك مایع   

 نقص یا و عصبي بافت بودن معرض در آنزیم این وجود ، خون به نهنمو آلودگي عدم از اطمینان از پس

كند مي تأیید را باز جنیني هاي  

سطح توضیحي هیچ بي گاهي  AFP 

. است بالا سرمي   
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توضیح قابل غیر افزایش كه اند داده نشان متعددي مطالعات   

 AFP 

 ، تولد هنگام نوزاد پایین وزن شامل نتایج این.  است بارداري ضعیف نتایج پیشگوي  معمولاا  سرمي 

است جنین مرگ و جفت پارگي  
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رنرت سندرم یازدهم فصل  

 

ترنر سندرم  (Turner syndrome) 

شود می دیده زنان در فقط بیماری این. باشد می ژنتیکی بیماری یک  

ترنر سندرم  

جنسی کروموزوم عدد دو دارای زنان طبیعی، طور به   

X 

 هستند، 

کروموزوم عدد یک دارای زنان سندرم، این در اما   

 X ،های کروموزوم از یکی یا هستند  X 

است ناقص   

  

ترنر سندرم خطر عوامل و علل  

و ها ژن دارای ها کروموزوم. باشند می کروموزوم عدد 16 دارای طبیعی های انسان تمام کلی، طور به  

DNA 
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باشند می   

پسر یا است دختر نوزاد که کنند می تعیین ،(جنسی های کروموزوم) ها کروموزوم این از نوع دو  

  

نام به کروموزوم دو این. باشند می هم شبیه جنسی وزومکروم عدد دو دارای زنان معمول، طور به  

 XX 

شود می خوانده   

کروموزوم یک دارای مردان معمول، طور به  X کروموزوم یک و   

Y 

.باشند می   

نام به کروموزوم دو این   

 XY  

شود می خوانده  

کروموزوم از بخشی یا تمام ها، سلول ترنر، سندرم در  

 X 

.دهند می دست از را   



 دانشنامه بیماریهای ژنتیک در بدن انسان 71

 

شود می دیده زنان در فقط بیماری نای   

 

کروموزوم یک دارای فقط بیمار، غالبا   

X 

کروموزوم عدد دو هر دارای است ممکن یا است،   

 X 

باشد ناقص ها کروموزوم از یکی اما باشد،   

ترنر سندرم علائم  

است زیر موارد شامل نوزادان در علائم  

پاها و ها دست ورم -  

گردن شدن پهن -  

  

از عبارتند شود، دیده زنان در است ممکن که علائمی زا ترکیبی  

ها سینه ماندن کوچک و موها پشتی کم شامل بلوغ، دوران در رشد عدم یا و ناقص رشد -  

سپر یک همانند صاف، و مسطح سینه قفسه -  
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چشم پلک افتادگی -  

ها چشم خشکی -  

 ناباروری -

(آمنوره) قاعدگی فقدان -  

قد کوتاهی -  

ترنر سندرم تشخیص  

.شود داده تشخیص تواند می سنی هر در ترنر سندرم  

 از قبل را بیماری این است ممکن شود، انجام ها کروموزوم تجزیه زایمان، از پیش آزمایشات در اگر

بدهیم تشخیص تولد  

باشند می متورم پاهای و ها دست دارای سندرم، این دارای نوزادان  

  

ودش خواسته است ممکن نیز زیر آزمایشات  

لوتئین هورمون) خون های هورمون آزمایش -(  LH فولیکول محرک هورمون و  FSH 

(قلب عملکرد و ساختمان بررسی برای) اکوکاردیوگرافی -  

سینه قفسه از آی آر ام -  
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ها کلیه و تناسلی های اندام از سونوگرافی -  

لگن معاینه -  

دهد تغییر را رادرا و خون در موجود استروژن میزان است، ممکن ترنر سندرم  

  

ترنر سندرم درمان  

شود سندرم این به مبتلا کود قد شدن بلند باعث است ممکن رشد هورمون  

 درمان این. باشد می مفید نیز درمانی استروژن برسد، سالگی 01 تا 04 سن به دختر که هنگامی غالبا

شود می رنرت سندرم به مبتلا دختر در جنسی خصوصیات دیگر و موها ها، سینه رشد باعث  

 



 دانشنامه بیماریهای ژنتیک در بدن انسان 74

 

 

References 

 

Turner syndrome. Genetics Home Reference. 

http://ghr.nlm.nih.gov/condition/turner-syndrome. Accessed July 22, 2014. 

Learning about Turner syndrome. National Human Genome Research Institute. 

http://www.genome.gov/19519119. Accessed July 22, 2014. 

Turner syndrome. National Organization for Rare Disorders (NORD). 

https://www.rarediseases.org/rare-disease-information/rare-

diseases/byID/112/viewFullReport. Accessed July 22, 2014. 



 دانشنامه بیماریهای ژنتیک در بدن انسان 75

 

Turner syndrome. Eunice Kennedy Shriver National Institute of Child Health and 

Human Development. http://turners.nichd.nih.gov/index.html. Accessed July 22, 

2014. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 دانشنامه بیماریهای ژنتیک در بدن انسان 76

 

فلتر کلاین سندرم دوازدهم فصل  

 جنسی سلول که هنگامی یعنی است، کروموزومی ناهنجاری بلکه نیست، ارثی بیماری فلتر کلاین

 کروموزوم یک و افتد می اتفاق آن های کروموزوم تعداد در خطایی د،شو می تشکیل( اسپرم یا تخمک)

.شود می آورد می وجود به را جنین که تخم سلول وارد اضافی  

 که است شده مشخص تحقیقات طبق. باشد می ژنتیکی تصادفی خطای آمدن وجود به از ناشی فلتر کلاین 

.آورند می دنیا به سندروم این با نوزادی بیشتر سال، 11 از بالاتر زنان  

 باشند سندروم این مراقب بیشتر باید هستند، شدن باردار به مایل سالگی 11 از بالاتر که زنانی بنابراین 

بگیرند قرار بیشتری پزشکی های مراقبت تحت و  

 افزایش و کاهش که باشد می عدد 16 انسان سلول هر های کروموزوم تعداد دانید، می که طور همان

.کند می ایجاد را کروموزومی های ناهنجاری آنها، تعداد  

.باشد می فلتر کلاین سندروم مردان، در ژنتیکی های بیماری ترین شایع از یکی  

کروموزومی فرمول دارای سندروم این به مبتلا مردان اما   

فلتر کلای سندروم,چیست فلتر کلاین سندرم,فلتر ینکلا سندرم  

. شود می مبتلا سندروم این به پسر یک تنها پسر، نوزاد 0111 هر از  

شود می بیشتر سندروم این بروز باشد، بالا به سال 11 بارداری موقع خانمی سن که زمانی  
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فلتر کلاین سندروم علایم  

شود نمی داده تشخیص قطعی طور هب پسران در بلوغ سن تا بیماری این متاسفانه  

نوزادان در علایم  

ضعیف عضلات -  

کردن صحبت در تاخیر -  

مطیع و آرام شخصیت -  

. باشد می طبیعی حد از دیرتر کودکان این افتادن راه و نشستن و رفتن پا و دست چهار مانند رفتارهایی -

.شوند نمی بیضه کیسه وارد ها بیضه تولد، از بعد   

 از تر کوچک مبتلا افراد در بیضه نتیجه در دارد پسر نوزاد های بیضه رشد بر منفی تاثیر سندروم این 

باشد می طبیعی حد  

است زیر شرح به بیماری بدین مبتلا افراد محتمل های نشانه  

غیره و صورت در مو رویش کمبود یا وعدم ها سینه رشد مانند زنانه جنسی ثانویه صفات  

 اکثراا  بیماری این به مبتلایان و شود می اشکال دچار سازی اسپرم آن درنتیجه که اه دربیضه اختلال

باشند می عقیم  

باشند می خمیده و بلند قد دارای جسمی ازنظر   
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 آنها ماندگی عقب که هستند ذهنی ماندگی دچارعقب ”فلتر کلاین“ به مبتلا افراد ۲۵۲ هوشی ازنظربهره

باشد می فوخفی سطحی درحد معمولاا   

 صورت به بیماری این اصلی تظاهرات. باشد می آزمایش آن تشخیص برای روش ترین مطمئن و بهترین

 نوزاد تولد ۰۱۱۱ هر در یک بیماری این.هستند کم بسیار زهار و زیربغل صورت، موهای: است زیر

میدهد رخ پسر  

 جنسی سلول که هنگامی یعنی ،است کروموزومی ناهنجاری بلکه نیست، ارثی بیماری فلتر کلاین

 کروموزوم یک و افتد می اتفاق آن های کروموزوم تعداد در خطایی شود، می تشکیل( اسپرم یا تخمک)

.شود می آورد می وجود به را جنین که تخم سلول وارد اضافی  

 که است شده مشخص تحقیقات طبق. باشد می ژنتیکی تصادفی خطای آمدن وجود به از ناشی فلتر کلاین 

.آورند می دنیا به سندروم این با نوزادی بیشتر سال، 11 از بالاتر زنان  

 باشند سندروم این مراقب بیشتر باید هستند، شدن باردار به مایل سالگی 11 از بالاتر که زنانی بنابراین 

بگیرند قرار بیشتری پزشکی های مراقبت تحت و  

فلتر کلاین سندرم درمان روش  

 و کاهش گونه هر که باشد می عدد 16 انسان سلول هر های کروموزوم تعداد دانید، می هک طور همان

کند می ایجاد کروموزومی ناهنجاری آنها، تعداد افزایش  
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 یک سندرم، این در. باشد می فلتر کلاین سندروم مردان، در ژنتیکی های بیماری ترین شایع از یکی

 X کروموزوم

دارد وجود مردان در اضافی   

  

 انجام با توانید می است، مبتلا فلتر کلاین سندروم به شما کودک که داده قطعی تشخیص پزشک اگر

برسانید حداقل به را خود کودک مشکلات زیر، درمانی راهکارهای  

  

درمانی تستوسترون  

 را تستوسترون ای مردانه جنسی هورمون کافی اندازه به تا نیستند قادر فلتر کلاین سندروم به مبتلا مردان

کنند تولید بدنشان در  

 ایجاد فرد برای روانی و روحی مشکلات سری یک بلوغ، دوران در مخصوصا اختلالی چنین به ابتلا

دارد هم ناباروری مشکل که شود متوجه فرد اگر مخصوصا کند، می  

 تستوسترون ورمونه جایگزین تواند می بلوغ، دوران آغاز در تستوسترون هورمون از استفاده با درمان

 آید می وجود به هورمون این وجود عدم یا و کاهش اثر در که مشکلات از بسیاری ایجاد از و شود بدن

کند جلوگیری  
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 استفاده دیگر اشکال و تزریقی شکل به یا و مالید پوست روی بر ژل صورت به توان می را تستوسترون

 کرد

  

 پسربچه یک در بلوغ دوران به مربوط طبیعی تغییرات تا شود می سبب درمانی روش این از استفاده

 توده افزایش تناسلی، اندام اطراف و بغل زیر و صورت در مو رشد صدا، شدن کلفت مثل گیرد، انجام

باروری بهبود و ها بیضه شدن بزرگ تناسلی، آلت و عضلات های  

پستان اضافی های بافت نبرداشت  

 امروزه مشکل، این درمان که باشند می غیرعادی و بزرگ های سینه دارای بیماران این از ای عده

 درمانی روش عنوان به پلاستیک، جراحی با پستان اضافی های بافت برداشت و باشد می آسان بسیار

شود می ارائه  

 اسپرم توانند نمی اند، نگرفته قرار درمان تحت باروری سن تا که بیماری این به مبتلا مردان از بسیاری

نیستند شدن دار بچه به قادر طبیعتا و کنند تولید  

  

 تزریق نام به روشی از استفاده شود، می گرفته نظر در بیماران از دسته این برای که درمانی روش

اسپرم سیتوپلاسمی داخل (ICSI) 

 به مستقیما و شود می برداشته او های بیضه از بیوپسی، سوزن توسط مرد اسپرم آن طی که باشد می  

بگیرد صورت لقاح تا شود می وارد( زن) همسرش( تخمک) جنسی سلول داخل  
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 می تولید اسپرم کمی که گیرد می انجام فلتر کلاین سندروم به مبتلا بیماران از دسته آن برای راهکار این

ندارند اسپرم اصلا که آنهایی نه کنند،  
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