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نشانگان پاليستر- كيليان

بيتا بزرگمهر 1*، ركسانا كريمى نژاد،  سيد حسن تنكابنى، نويد المدنى، آريانا كريمي نژاد

مركز پاتولوژي و ژنتيك كريمي نژاد- نجم آبادي

چكيده

  نشانگان پاليستر- كيليان يكي از علل عقب افتادگي ذهني شديد با چهرة خاص است. تترازومى موزائيسم بازوى كوتاه كروموزوم 12 
باعث اين بيمارى مى شود. علائم اين بيمارى شامل عقب افتادگى ذهنى شديد، تاخير رشد، هيپوتونى، عدم تكلم، موهاى كم پشت در ناحية 

تمپورال دو طرفه، موهاى كم ابرو و مژه، چهرة خشن، هيپرتلوريسم، گونه هاى برجسته و لب هاى كمانى شكل مى باشد.
در اين مقاله دختر 3 ساله اى با علائم عقب افتادگى ذهنى شديد، اختلال تكلم و چهرة خاص معرفى مى شود. آزمايش CGH array براى 

بيمار نشانگان پاليستر- كيليان را تاييد كرد.

واژه هاى كليدي: نشانگان كيليان- پاليستر، عقب افتادگي ذهني شديد، عدم تكلم، تترازومى موزائيسم بازوى كوتاه كروموزوم 12

مقدمه
اين نشانگان اولين بار در سال 1981 توسط كيليان و تچلر نيكلا در 
يك پسر 3 ساله شرح داده شد (1). بعدها مشخص شد كه پاليستر و 
همكارانش در سال 1977، دو مورد از اين بيمارى را در بزرگسالان شرح 

داده بودند (2).

دليل اين بيمارى تترازومى بازوى كوتاه كروموزوم 12 به صورت موزائيك 
و يا به صورت كامل است كه در كاريوتايپ فيبروبلاست و به تازگى با 

روش CGH قابل تشخيص است (4 و 3).
رشد،  تاخير  شديد،  ذهنى  افتادگى  عقب  شامل  بيمارى  اين  علائم 
هيپوتونى، عدم تكلم، موهاى كم پشت در ناحية تمپورال  دو طرف، 

چهرة خاص، گونه هاى برجسته و لب هاى كمانى شكل است (3).
در اين مقاله ما دختر 3 ساله اى را با علائم اين بيمارى معرفى مى كنيم 
كه بنا بر آزمايش Array CGH تشخيص نشانگان كيليان- پاليستر 

در وى تاييد شد.
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معرفي مورد:
 دختر 3 ساله اى براى انجام آزمايش CGH و بررسى عقب افتادگى 
ذهنى و تاخير تكاملى به مركز پاتولوژي و ژنتيك كريمي نژاد- نجم 
آبادي ارجاع شد. او تنها فرزند پدر و مادرى غير خويشاوند است و در 
خانوادة آنها هيچ مورد مشابه ديگرى ديده نشده بود. وي در هفتة 39 

باردارى با زايمان طبيعى متولد شده بود. 
در بدو تولد؛ وزن او 2700 گرم، قد 47 سانتي متر و دور سر 33 سانتي 
متر  بوده است كه همگى در دامنة طبيعى قرار داشتند. هنگام مراجعه 
وزن 12 كيلوگرم، قد 88 سانتي متر، دور سر 50 سانتي متر داشت كه 

همگى در دامنة طبيعى بودند.
خورد.  مى  چشم  به  واضح  ذهنى  تكاملى-  تاخير  فيزيكى؛  معاينة  در 
كودك توانايى ايستادن و راه رفتن را نداشت، در سن 5 ماهگى گردن 
گرفته بود و در يك سالگى نشسته بود. كودك اصلا² صحبت نمى كرد 

و فقط اصوات را تقليد مى نمود.
در ظاهر موهاى مجعد با كم مويى در ناحيه تمپورال دو طرف، پيشانى 
بلند و برآمده، موهاى كم پشت در ابرو و مژه ها، گونه هاى گرد و برآمده، 
هيپرتلوريسم، پره هاى بينى برآمده، چين اپى كانتال، استرابيسم، گوشة 
چشم ها به سمت بالا، پل بينى فرو رفته، فيلتروم بلند، بينى كوتاه، لب 
پايين برآمده، لب بالا كمانى شكل، تاخير در درآمدن دندانها، گوش هاى 

پايين تر از حد طبيعى و بزرگ داشت (شكل 1 و 2). 
 MRI آزمايش هاى بيوشيميايى و سونوگرافى شكم وى طبيعى بود. در
انجام شده از وى پلى ميكروجايريا وآژنزى كورپوس كالوزوم گزارش شده 

بود. در اكو كارديوگرافى وى ASD و TR خفيف گزارش شده بود.
در آزمايش Array CGH دوپليكاسيون 12p مشخص شد.

بحث:
نشانگان پاليستر- كيليان يكى از علل تاخير تكاملى و ذهنى به همراه 
چهرة خاص است كه در پايگاه OMIM با شماره 601803 مشخص 
شده است. اين بيماران از بدو تولد هيپوتونى دارند و تاخير در تكامل 
حركتى كه اغلب توانايى راه رفتن را پيدا نمى كنند. همگى آنها عقب 

افتادگى ذهنى شديد دارند و هيچگاه قدرت تكلم پيدا نمى كنند (3).
اين بيماران چهرة خاص دارند كه قيافة خشن به آنها مى دهد. پيشانى 
بلند و برجسته، گونه هاى گرد و برجسته، بينى كوتاه و سر بالا، پره هاى 
شكل 2: گوشهاى پايين تر از حد طبيعى، لب پايين برآمدهبرآمده بينى، پل بينى فرو رفته، هيپرتلوريسم، موهاى كم پشت ناحية 

شكل 1: موهاى مجعد و كم مو در ناحيه تمپورال دو طرفه، موهاى كم 
پشت ابرو و مژه، هاپرتلوريسم، چين اپى كانتال، گوشه چشمها به سمت 

پايين، لب بالايى كمانى شكل
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تمپورال دو طرف، موهاى كم پشت در ناحية ابرو و مژه، پتوز، چين اپى 
كانتال، گوشه هاى چشم به سمت بالا، فيلتروم بلند، لب فوقانى نازك 
وكمانى شكل، لب پايين برآمده، چانة كوچك، گوش هاى بزرگ و پايين 
تر از حد طبيعى، گردن كوتاه، تاخير در رشد دندان ها است. چهرة اين 
بيماران به مرور زمان خشن تر مى شود (6 و 5 و 7). پوست اين بيماران 
نواحى هيپرپيگمانته و هيپوپيگمانته دارد كه در تمام سطح بدن ممكن 

است ديده شود و از بدو تولد وجود داشته باشد و يا بعدها ظاهر شود.
اين بيماران ممكن است داراى كاهش شنوايى، اختلال ديد، تشنج، نوك 
سينه اضافه، كيفو اسكوليوز، كلينوداكتيلى انگشت پنجم دست، انگشتان 
اضافه در دست و پا، ناهنجارى هاى قلبى، ميكروسفالى، فتق ديافراگم 
هنگام تولد، مقعد سوراخ نشده، ناهنجارى هاى كليوى و دستگاه ژنيتال 

باشند (6 و 5 و 7).
 اين بيمارى يك بيمارى نادر است كه اطلاع دقيقى از شيوع نسبى آن 
وجود ندارد. چرا كه تشخيص آزمايشگاهى آن سخت است و اغلب اين 
بيماران بدون تشخيص مى مانند. توارث آن اسپوراديك است و به دليل 
وجود يك كروموزوم نابجاى غيرطبيعى به نام ايزوكروموزوم 12p، ايجاد 

مى شود (6 و 5 و 7).
يك كروموزوم نرمال يك بازوى بلند q و يك بازوى كوتاه p دارد. 
دارد.   p كوتاه  بازوى  دو  يا  و   q بلند  بازوى  دو  كروموزوم  يك  ولى 

از  كپى  دو  سلول  هر  دارد.   p بازوى  دو  واقع  در   12p ايزوكروموزوم 
يك كروموزوم دارد كه يكى از پدر و يكى از مادر به ارث مى رسد. در 
بيماران كيليان- پاليستر سلولها علاوه بر دوكروموزوم معمولى 12، دو 
واقع  هاى  ژن  از  كپى  سلولها 4  يعنى  دارند.  نيز   12p ايزوكروموزوم 
در بازوى كوتاه كروموزوم 12 را دارا مى باشند (تترازومى 12p) اين 
اضافه باعث بروز علائم اين بيماران مى شود. در جريان  بار ژنتيكى 
تقسيم سلولى بعضى از سلولها ايزوكروموزوم 12p را از دست مى دهند 
و كروموزوم 12 نرمال را مى گيرند و به اين ترتيب موزائيسم تترازومى 
12p ايجاد ميشود. اگر تمام سلولها تترازومى 12p پيدا مى كنند، جنين 

سقط مى شود و قدرت ادامة حيات را ندارد (8 و 9).
اكثر جنين ها مبتلا يا مرده به دنيا مى آيند و يا در دوران نوزادى فوت 
مى كنند. بيمارانى كه زنده مى مانند توانايى راه رفتن و صحبت كردن را 
ندارند. به مرور زمان دچار ماكرو گلوسى، بزرگ شدن چانه، سف شدگى 
در مفاصل، بزرگ شدن لبها، چهرة خشن مى شوند و اكثراً به دهة چهارم 

زندگى نمى رسند (3).
به خانواده توضيح داده شد كه ريسك تكرار در باردارى هاى بعدى بسيار 
كم است. ولى جهت اطمينان خاطر، امكان تشخيص قبل از تولد به 

روش FISH و CGH وجود دارد.

2523ژنتيك در هزاره سوم، سال نهم، شماره سوم، پاييز90

بيتا بزرگمهر، ركسانا كريمى نژاد، سيد حسن تنكابنى و همكاران

www.SID.ir

www.SID.ir

