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مهـم  علـل  از  انسـان  در  کروموزومـی  ناهنجاری هـای 

بیماری هـای ارثـی اسـت )3-1(، 50% تـا 60% سـقط های خود 

و  داخـل زهـدان  مـرگ   %7 اول  ماهـه  در سـه   )4( بـه خـود 

4-3% ناهنجـاری نـوزادان را در بـر مـی گیـرد )3-1(. این گونه 

ژنتیـک  مـواد  مقـدار  کـه  می شـود  حـادث  زمانـی  بیماری هـا 

یابـد. افزایـش  یـا  کمبـود   )DNA(

قسـمتی  یـا  تمـام  شـامل  توانـد  مـی  کروموزوم هـا  ناهنجـاری 

ماننـد  اول  حالـت  در  باشـد.  کرومـوزوم  چنـد  یـا  یـک  از 

ایـن  ناهنجـاری عددی1چنانچـه  ترنـر  داون و سـندرم  سـندرم 

کـم و زیـاد قسـمتی از کرومـوزوم را در بـر گیـرد ناهنجـاری 

سـاختاری2 ماننـد کمبـود قسـمتی از بـازوی کوتـاه کرومـوزوم 

5 )بیـماری فریـاد گربـه( یـا افزایـش بـازوی کوتـاه کرومـوزوم 

18p()pter-q11( 18( و نمونه هـای بسـیار دیگر نمونه هایـی از 

.)2,4(  می باشـند  سـاختاری  ناهنجاری هـای 

تعـداد طبیعـی کرومـوزوم هـا را اوپلوئیـدی3 افزایش یـا کمبود 

چکیـده/ یکـی از علـل مهـم بیماریهـای ارثـی ناهنجاریهـای کروموزومـی اسـت در بیـن ناهنجاریهـای کروموزومی جـا به جایی 

Translocation کروموزومهـا از مهـم تریـن علـل ایجـاد ناهنجاریهـای کروموزومی می باشـد شـایع ترین آنها جا بـه جایی های 

روبـرت سـونی اسـت بعـد از جـا بـه جایـی کروموزوم هـای 11,22 شـایع ترین جا بـه جایی غیر روبرت سـونی اسـت به منظور 

آگاهـی از وفـور و عـوارض ناشـی از آن بررسـی جامـع در بـازه زمانـی 6/5  سـال در بیـن 88900 کاریوتایـپ  کـه در ایـن مرکـز 

انجـام شـد 38 مـورد جـا بـه جایـی t)11,22( شناسـایی و مـورد بررسـی قـرار گرفـت وفور شـایع سـقط در حاملین جـا به جایی 

متعـادل و بـروز علائـم متفـاوت و متغیـر در افـراد بـا جـا بـه جایـی نـا متعـادل t)11,22(  قابل دقـت و توجه بدان بـه ویژه در 

سـقط هـای مکرر می باشـد.

واژگان کلیـدی: جا به جایی کروموزومی؛ ناهنجاری کروموزومی؛ بیماری ها و ناهنجاری های ارثی و مادرزادی نوزادی؛ کاریوتایپ
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 DNA در ایـن پدیـده برخـلاف دو پدیده کمبـود و افزایـش، میزان

ترتیـب  صرفـاً  و  نیافتـه  تغییـر  سـلول  و  کرومـوزوم  در  موجـود 

قـرار گرفـتن DNA بـر روی کرومـوزوم دچـار اختـلال شـده اسـت. 

بنابرایـن شـخص حامل این تغییر سـاختمانی غالباً عـوارض ظاهری 

)فنوتیپـی( نـدارد ولـی نطفـه زایی )گامتوژنـز( در افـراد حامل این 

کرومـوزوم واژگونـه مـی توانـد منجـر بـه گامت هـای غیـر طبیعی 

شود. 

جابجایی12
هرگاه یک کروموزوم و یا قسـمتی از آن به کروموزوم دیگر متصل 

شـود ایـن حالـت را جـا بجایـی مـی گوینـد. جابجایی بـه 3 صورت 

اتفـاق مـی افتـد در هـر سـه حالـت شـخص حامـل ایـن جابجایـی 

از نظـر فنوتیـپ طبیعـی اسـت ولـی نطفه زایـی )گامتوژنـز( آن ها 

منجـر بـه گامت های غیر طبیعی و طبیعی خواهد شـد که نسـبت 

آن هـا بر حسـب نـوع جابجایـی متفاوت خواهـد بود.

الـف- جابجایـی یـک جانبـه13: عبـارت اسـت از جـدا شـدن یـک 

قطعـه از یـک کرومـوزوم و اتصـال آن بـه کرومـوزوم دیگـر. ایـن 

جابجایـی معمـولاً شـامل یـک شکسـتگی و یـک پیونـد می شـود.

مـورد  )2,4(.اولیـن  می نامیـم  آناپلوئیـدی4  را  تعـداد  عـددی 

اسـتاد  لـوژن  ژروم  پروفسـور  را  )تریزومـی21(  آناپلوئیـدی 

ژنتیـک فرانسـوی در سـال 1959 و همچنیـن اولیـن ناهنجـاری 

کوتـاه  بـازوی  از  قسـمتی  کمبـود  کروموزومـی  سـاختاری 

کرومـوزوم پنـج )بیـماری فریـاد گربـه( نیـز بـه وسـیله همیـن 

گـزارش شـد)6(. دانشـمند 

بـا پیشرفت هایـی کـه در دانـش و فنـاوری سـیتوژنتیک پیـش 

آمـده اسـت امـروزه یکـی از روشـهای مهـم و اولیـه بررسـی 

زوجیـن  همچنیـن  و  جسـمی  ذهنـی  ناهنجـاری  بـا  بیـماران 

نـاکام مـی باشـد. یـا آبسـتنی های  نابـارور 

ناهنجاریهای سـاختاری شـامل موارد زیر می باشـد )2,4(.

حـذف5: بـه کمبـود قطعـه ای از یـک کرومـوزوم اطـلاق مـی 
شـود زمانـی صـورت مـی گیـرد کـه تکـه ای از یـک کرومـوزوم 

جـدا شـده چنانچـه بـه سـانترومری متصـل نباشـد. از آنجایـی 

بـه علـت   Acentric فاقـد سـانترومر  تکـه هـای  کـه معمـولاً 

عـدم اتصـال بـه دوک هـا در تقسـیم سـلولی شرکـت نمی نماینـد 

از ژنـوم خـارج می شـوند.

و  کنیـم  تقسـیم  فرضـی  مناطقـی  بـه  را  کرومـوزوم  چنانچـه 

مناطـق را بـا حـروف ABCDEFGH مشـخص نماییـم حـالات 

زیـر ممکـن اسـت قطعـه AB یـا C → A، EF و یـا ... حذف 

شـود و چنانچـه حـذف انتهایـی6 باشـد دو انتهـای کرومـوزوم 

بـه هـم چسـبیده ایجـاد کرومـوزوم حلقـوی7 می نمایـد.

شدن8  مضاعف 
را مضاعـف شـدن  کرومـوزوم  از  یـا چنـد قطعـه  یـک  تکـرار 

نامیـم. می 

واژگونی9
در ایـن پدیـده کرومـوزوم در دو نقطـه قطـع شـده و قطعـه 

محـل  دو  در  مجـدداً  چرخـش  درجـه   180 از  پـس  بینابینـی 

شکسـتگی متصـل شـود. چنانچـه شکسـتگی در یـک بازو و در 

یـک طـرف سـانترومر باشـد آن را واژگونـی کنـاری10 و چنانچـه 

نقـاط شکسـتگی در دو بـازو و اطـراف سـانترومر باشـد آن را 

واژگونـی حول سـانترومر11 مـی نامند.

شـکل 1: آنچـه در کاریوتایـپ دیـده مـی شـود بازوی بلنـد کروموزوم شـماره 

10 از ناحیه سـانترومر کنده شـده و به انتهای کروموزوم شـماره 15 چسـبیده 

است.

 

 

t(11,22) بررسی 31 مورد جا به جایی

4. Aneuploidy
5. Deletion
6. Terminal Deletion
7. RING
8. Duplication
9. Inversion
10. Paracentric
11. Pericentric
12. Translocation
13. Tandem Translocation
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سـونی بیـن کرومـوزوم هـای غیـر همولـوگ ماننـد D بـا G و یـا 

14 بـا 13 و یـا 22 بـا 21 از نظـر تئـوری منجـر بـه 1/6 گامتهـای 

A و 2/3 
2
A، 1/6 گامت هـای طبیعـی 

1
بـا ترانسلوکاسـیون متعـادل 

و 2/3 گامت هـای غیـر 
 
C

1
و 

 
B

1
گامت هـای بـا کرومـوزوم اضافـی 

نطفه زایی ) گاماتوژنز( به چهار طریق زیر صورت می گیرد. 

ب- جابجایـی متقابـل14: شـامل تبادل دو قطعـه کروموزوم بین دو 

کرومـوزوم اسـت. کـه نتیجـه حداقـل یک شکسـتگی و یـک پیوند 

در هـر یـک از کرومـوزوم هـای متحمـل خواهد بود. )شـکل 2(.

در صورتـی کـه جابجایـی بیـن دو کرومـوزوم صـورت گرفته باشـد 

گامتوژنـز در حاملیـن جابجایی همانند جابجایی یک جانبه اسـت.

کرومـوزوم  دو  بیـن  اتصـال  سـونی15:  روبـرت  جابجایـی  ج- 

گوینـد.  مـی  روبرتسـونی  جابجایـی  را  اکروسـانتریک 

دو کرومـوزوم متصـل ممکـن اسـت هـر دو از گـروه D یـا هر 

 D و دیگـری از گـروه G و یـا یکـی از گـروه G دو از گـروه

باشـند.

روبـرت  متعـادل  ترانسلوکاسـیون  حامـل  شـخص  در  گامتوژنـز 

شـکل 2: قطعـه ای از بـازوی بلنـد کرومـوزوم شـماره 11 کنـده شـده و بجای 

قطعه ای که از انتهای بازوی بلند کروموزوم شـماره 2 می نشـیند و به همین 

روال قطعـه انتهـای بـازوی بلنـد کرومـوزوم 22 به انتهـای بازوی بلنـد 11 می 

نشیند.

t (21,21) t (21,22) t (22,22)

محمـد حسن کـریمی نژاد،  آزاده مشتاق، رکسانا کریمی نژاد

14. Reciprocal Translocation
15. Robertsonian Translocation

t (13,15) t (13,13)
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بـه انتهـای بـازوی بلنـد کرومـوزوم 11 چسـبیده و کرومـوزوم 

11 بلندتـر از کرومـوزوم مشـابه خـود مـی باشـد. قطعـه جـدا 

شـده از انتهـای بـازوی بلنـد کروموزوم 11 در محل شکسـتگی 

بـه بـازوی بلنـد 22 پیونـد مـی شـود. کرومـوزوم جدیـد شـبیه 

گـروه G، ولـی از جفـت خـود )کرومـوزوم 22( کوچکـتر مـی 

باشـد )8-10(.

اسـت،  ننمـوده  تفاوتـی  مجـوع  در  ژنتیـک  مـواد  مقـدار  چـون 

لـذا حاملیـن ایـن ترانسلوکاسـیون از نظـر فنوتیـپ کامـلاً طبیعـی 

می باشـند. در جدائـی 3:1 یکـی از گامت هـا دارای دو کرومـوزوم 

22 یکـی معمولـی و دیگـری کوچکتر از کروموزوم 22 مشـابه خود 

می باشـد. گشـن گیـری )لقاح( گامـت اول کـه دارای دو کروموزوم 

از گـروه G مـی باشـد ظاهراً ایجاد تریزومـی  22،  ولی در حقیقت 

تریزومـی 11q مـی باشـد گامـت دیگـر کـه فاقـد کرومـوزوم 22 

می باشـد. زیگـوت حاصـل از آن مونوزمـی کامـل 22 و منجـر بـه 

مـرگ و سـقط می گـردد.

بیمارانی کـه قبـلاً بـه عنـوان تریزومـی 22 گـزارش شـده انـد 22 

کوچـک هـمان کروموزوم 22 ترکیبی اسـت که قطعـه ای از انتهای 

بـازوی کرومـوزوم 11 در انتهـا دارد و اکـثر ناهنجاری هـای بیـماران 

ناشـی از تریزومـی هـمان قطعـه ی بـازوی بلنـد کرومـوزوم 11 

می باشـد کـه ناهنجـاری های بیماران شـباهت زیادی بـه تریزومی 

کرومـوزوم یـازده دارد. 

چنانکه در جدول شماره یک مشاهده می فرمایید:

از 38 مـورد بررسـی، 22 نفـر زن 16 مـورد مـرد مـی باشـند یـک مـورد 

از بانـوان خانـم 40 سـاله ای بـا تاخیـر رشـد در بین 16 مـرد یک مورد 

مبتـلا به آزواسـپرمی و یک نـوزاد 40 روزه با ابهام جنسـی، کاریوتایپ 

XY,t,46)11,22( احتمالاً سـندرم عدم حساسـیت به هورمون آندروژن 

و ناشی از اشکال در ساختار ژن AR سیستم گیرنده هورمون آندروژن 

که در ناحیه شکسـتگی کرومـوزوم 11 قرار دارد می باشـد.

علـت مراجعـه در 12 مـورد سـقط جنیـن؛ که در برخـی موارد 

تعـداد سـقط بیـش از یـک تـا چهـار بار اسـت در جمـع تعداد 

35 سـقط در برابـر نـه مـورد تقریباً چهـار برابر فرزنـدان بیمار 

اسـت. 32 نفـر از 35 حاملیـن جـا بـه جایـی متعـادل از نظـر 

ظاهـر )فنوتیـپ( کامـلا سـالم و هیچگونـه علامـت و شـکایت 

 می شـود. 
 
C

2
Bو 

2
متعـادل مونوزومیـک 

در صورتـی که ترانسلوکاسـیون روبرت سـونی بیـن کروموزوم های 

همولـوگ ماننـد 21 بـا 21، یـا 13 بـا 13 صـورت گیـرد، در حاملیـن 

ایـن ترانسلوکاسـیون کلیـه گامت هـا غیر طبیعـی می باشـند. %50 

گامت ها دارای دو کروموزوم 21 ویا  دوکروموزوم 13 و 50% دیگر 

فاقـد ایـن کرومـوزوم هـا خواهد بـود. در نتیجه در لقـاح با گامت 

سـالم منجـر بـه 50% تریزومـی و 50% دیگـر منجـر بـه مونوزومـی 

آن کرومـوزوم خواهـد شـد. و متاسـفانه شـانس فرزند سـالم در این 

گـروه از نظر تئـوری وجود نـدارد)2,3(.

در مـواردی ممکـن اسـت چنـد نـوع جابجایـی در فـرد وجـود 

داشـته  یـا جابجایـی در بیـش از 2 کرومـوزوم صـورت گرفتـه 

باشـد در آن صـورت بـدان جابجایـی پیچیـده16 گوینـد.

یکـی از جابجایـی هـای شـایع غیـر روبـرت سـونی در انسـان  

)t)11;22 مـی باشـد. الکسـاندر و همـکاران تعـداد موارد را تا 

15 آگوسـت 2013، 160 مـورد گزارش نمودنـد. در بین 88900 

1385تـا  فروردیـن  زمانـی  بـازه  در  خـون  نمونـه  کاریوتایـپ 

پایـان شـهریور مـاه 1392 در ایـن مرکـز انجـام یافتـه اسـت، 

1542 مـورد جـا بـه جایـی کروموزوم ها شناسـایی شـد )%25( 

387 مـورد آن از نـوع روبرت سـونی و مابقـی 1155 مورد غیر 

روبـرت سـونی مـی باشـند در بیـن این گـروه )3/3%( 38 مورد 

جابجایـی بیـن کرومـوزوم )t)11;22  می باشـد کـه طبـق آمـار 

شـایعترین جابجایـی غیـر روبـرت سـونی اسـت )2,3(.

در ایـن پدیـده قطعـه کوچکـی از انتهـای بـازوی کرومـوزوم 

یـازده کنـده شـده و جـای خـود را بـا قطعه بزرگـتری از بازوی 

کرومـوزوم 22 تعویـض مـی نمایـد.

 22 کرومـوزوم  بلنـد  بـازوی  از  شـده  جـدا  قطعـه  نتیجـه  در 

شکل ٣ نمونه ای از نطفه زائی در جا به جایی کروموزوم های 

اکروسانتریک را نشان می دهد 

t(11,22) بررسی 31 مورد جا به جایی

16. Complex Translocation
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جدول 1: خصوصیات 38 مورد حاملین جا به جایی متعادل  t(11,22) در جدول شماره 1 دیده می شود.

No. M   F Age Complain Result Comment

1 31291 P 30Y 2 Abo. XX, b t(11;22)

2 31978 P 21D  ? DS 47,XY,inv(9) b t(11;22)+21 Down syndrome M

3 74870-1 P 33Y Off 47,XY b t(11;22)721 46,XY b t(11;22)

4 34217 P 30Y   3 Abo. In spouse  XX, b t(11;22)

5 36958 P 32Y  Check up XX, b t(11;22) 1st  cousin

6 36959 P 32Y Check up XX, b t(11;22)  1st cousin

7 42633 P 33Y  4 Abo, spouse XY, b t(11;22)

8 44080 P 44Y Off  MR 47XY + mar XX, b t(11;22)

9 43603 P 11Y  Cleft Palate, CHD (ASD & PS), Malf ear,
   neuro. delay

 47 XY, + del(22) b t(11;22)
mat

Aff. Child M

10 56618 P 29Y  4 Abo. Postn. death 1 off Am. b XX, b t(11;22) Fetus

11 46967 P 31Y Off. multiple Abn. Am. b XX, b t(11;22) Fetus

12 48386 P 26W 3 Abo. unrel. couple XX, b t(11;22)

13 49245 P 33Y   Azoospermia XY, b t(11;22)

14 51130 P 40D Ambiguous genitalia XY, b t(11;22)

15 51250 P 2Y Down synd?  47XY,t(11;22) + 21 Down syndrome M

16 18734 P 20Y Off. postn. death, 2Abo. XX, t b (11;22)

17 53084 P 46Y Previous Am 46XY,t(11;22) 2nd Am. XX, b t(11;22) F fetus

18 56395 P 27Y  Check up, XY, b t(11;22) M fetus, b t(11;22)

19 59036 P 34Y  Amniocentesis XX, b t(11;22)  F fetus, b t(11;22)

20 59681 P 30Y  2 Abo. in spouse XY, b t(11;22)

21 62556 P 34Y  4 Abo. XX, b t(11;22) + inv(9)

22 63592 P 41Y  Amniocentesis Am. b XX, t(11;22) F fetus, b t(11;22)

23 64218 P 24Y Off. multiple cong. Abn. 1st cousin XX, b t(11;22)

24 65651 P 19Y  2 Abo. XX, b t(11;22) + inv(6)

25 69350-1 P 34Y  Checkup Amniocentesis Am. b XX, t(11;22) F fetus b t(11;22)

26 19315 P 40Y  Growth  retardation XX, b t(11;22)

27 73884-1 P 28Y  3 Abo. XX, b t(11;22)

28 78310-1 P 39Y 2 Abo+1 IUFD 1stcousin XX, b t(11;22) Spouse Carrier

29 82082-1 P 36Y  Amniocentesis Am XY, b t(11;22) M fetus, b t(11;22)

30 82084-1 P 39Y Check up XY, b t(11;22)

31
84895-1 P 25Y

Mother

 Amniocentesis

 XX, b t(11;22),

M fetus b t(11;22)32 Am 31371: b XY, t(11;22)

33 84910-1 P 37Y
 Off. 47XY+22(pter-q11)

Farhood lab
XX, b t(11;22)

34 85393-1 P 32Y  2 Abo. in spouse XY, b t(11;22)

35 86985-1 P 28Y IUFD XX, b t(11;22)

36 87435-1 P 37Y
 2 Abo previous marriage

   1st cousin
XX, b t(11;22)

37 89778-1 P 31Y  2 Abo in spouse XY, b t(11;22)

38 90065-1 P 36Y Father Am36682: bXY,t(11;22) XY, b t(11;22)
Off Am. 36682 M

b XY t(11;22)

14 24 Abo. 37  b t(35) Hmba 3
 Key:Abo: Abortion, b t(11;22) = Balanced t(11;22), ASD = Atrial  septal def.; PS= Pulmonary stenosis,    

 Off = Offspring, Neuro delay = Neurology development delay, Postn = Postnatal, Cong = Congenital, Abn = Abnormality  

محمـد حسن کـریمی نژاد،  آزاده مشتاق، رکسانا کریمی نژاد
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مـی چسـبد.

 در نتیجـه کرومـوم 11 بزرگـتر از جفـت خـود و کروموزوم 22 

از همسـان خـود کوچکـتر مـی نماید در جدایـی 3:1 کروموزوم 

یـک  بـه   22 کروموزوم هـای  از  یکـی  بـا  همـراه  کوچـک   22

گامـت رفتـه و بعـد از گشـن گیـری بـا گامت سـالم کـه از زوج 

دیگـر مـی باشـد ایجـاد جنیـن بـه ظاهـر بـا تریزومـی 22 مـی 

نمایـد ولـی در حقیقـت و بـه علـت تریزومی قطعـه کروموزوم 

11 ایجـاد بسـیاری از ناهنجاریهـا را می نمایـد. 

38 مـورد جـا بـه جایـی )t)11,22 شـامل 22 مـورد زن حامـل 

جابجایـی متعـادل یـک مـورد آن بانـوی 40 سـاله بـا تاخیـر در 

رشـد و 16 مـورد مـرد شناسـایی شـده انـد یـک نفـر از افـراد 

مذکـر کـودک یـازده سـاله ایسـت کـه حامـل کرومـوزوم غیـر 

مـورد  و  اسـت  متعـدد  ناهنجاری هـای  بـا  نوترکیبـی  متعـادل 

دیگـر نیـز نـوزاد 40 روزه ای اسـت کـه بـه علت ابهام جنسـی 

  46)q23-11.2( تحـت بررسـی سـیتوژنتیک سـاختار کروموزومـی

 )XY, t )11, 22 متعـادل مشـخص گردیـد.

علـت مراجعـه 38 مـورد بررسـی مـا: در 14 مورد سـقط مکرر، 

ناهنجاری هـای  مـورد  شـش   ، فرزنـد  ابتـلا  خانـواده  هفـت 

دو  و  آمینوسـنتز  طریـق  از  مـورد   8 آزمایـش،  مـورد  شـخص 

مـورد هـم در معاینـات معمـول شناسـایی شـد. یـک مـورد زن 

و شـوهر بـا هـم خویشـاوند و علـت مراجعـه آنـان نیـز سـقط 

مکـرر بـود.

  t )11,22( اغلـب فرزنـدان حاصـل والدیـن حامـل جا به جـای

بـه علـت ناهنجـاری شـدید سـقط مـی شـوند جنیـن هایی کـه 

سـقط نشـوند، عـده قابـل توجهـی حامل جـا به جایـی متعادل 

 )bt )11,12 و عـده کمـتری مبتـلا و ناهنجاریهـا زیـاد در آنهـا 

مشـاهده می شـود:

  Patrial 11qتریزومـی قسـمتی از بـازوی بلنـد 11 در
 trisomy در تقسـیم 3:1

جنیـن حاصـل از گامـت اول دارای 47 کرومـوزوم مـی باشـد 

 G کـه کرومـوزوم اضافـی بـا اینکـه ظاهـراً شـباهت بـه گـروه

دارد، امـا در حقیقـت قطعـه ای از بـازوی بلنـد کروموزوم 11 

ندارنـد در سـه نفـر از جـا به جایـی )t)11,22  عوارضـی مانند 

آزوسـپری، ابهـام جنسـی بـا کاریوتایـپ XY,46 و یـک مـورد 

تاخیـر رشـد جسـمی )XX,46( دیده شـد.

ولـی ناهنجاریهـای جنیـن هـای حاصـل از نطفـه زائـی بسـیار 

بـه  بـوده و منجـر  قابـل دوام  بیشـتر مـوارد غیـر  زیـاد و در 

سـقط مـی شـود، تعـداد قابـل توجـه از فرزندانیکـه زنـده بـه 

دنیـا آمـده و حامـل جـا بـه جایـی متعـادل کرومـوزوم هـای 

ماننـد  دیگـر  هـای  کرومـوزوم  اختـلال  باشـند  مـی   22 و   11

تریزومـی 21، دو مـورد از مجموعـه سـه مـورد ناهنجاریهـای 

کروموزومـی نـا متعـادل مـورد بحـث ایـن مقالـه را دارد.

ابهـام جنسـی و اختـلال در تکامـل جنسـی نـوزاد 40 روزه بـه 

احتـمال زیـاد ناشـی از اشـکال در ژن AR مربـوط بـه گیرنـده 

بـر کرومـوزوم  هورمون هـای آنـدروژن کـه در همیـن ناحیـه 

نشـان  ایناگاکـی  و  کوراهاشـی  باشـد.  مـی  دارد  قـرار   11

 t)11,22( 22 دادنـد.  تکـرار جـا بـه جایـی کرومـوزوم 11 و

بـه   AT نوکلئوتیدهـای  معمـول  از  بیـش  تکـرار  از  ناشـی 

حالـت پیاپـی17در محـل نقطـه شـکنندگی اسـت، ایـن آمادگـی 

شکسـتگی را میتـوان در اسـپرماتوزوئید هـم مشـخص نمـود و 

از ایجـاد ناهنجـاری در جنیـن حاصـل از ایـن بیـماری را از راه 

پیشـگیری  از کاشـت در رحـم18  ارثـی قبـل  بیـماری  تشـخیص 

. نمود

اغلـب فرزنـدان حاملیـن جـا بـه جایـی متعـادل )t)11,22 بـه 

علـت نـا هنجاری هـای شـدید سـقط مـی شـوند. آمـار مـا نیـز 

34 سـقط در برابـر نـه مـورد فـرد مبتـلا ایـن مطلـب را تاییـد 

مـی نمایـد جنین هایی کـه سـقط نشـده و متولـد می شـوند دو 

دسـته ناهنجاری هـا در آنهـا مشـهود اسـت. 

از  یکـی  دارنـد   22 تریزومـی  ظاهـراً  کـه  آنهایـی  الـف: 

کروموزوم هـای 22 از نظـر انـدازه کوچکـتر از دیگـران اسـت 

ایـن  شـد  مـی  معرفـی   22 تریزومـی  عنـوان  بـه  مدت هـا  و 

کرومـوزوم 22 اضافـی در حقیقـت کروموزوم 22 ای اسـت که 

قطعـه ای در حـدود 2/3، طـول بـازوی بلنـد از آن جـدا شـده 

و بـه انتهـای بـازوی بلنـد کرومـوزوم 11 چسـبیده اسـت کـه 

در نتیجـه از کرومـوزوم 11 جفـت خـود بزرگـتر می باشـد. در 

عـوض قطعـه ای کوچکـتر از قطعـه  جـدا شـده از کرومـوزوم 

22 از کرومـوزوم 11 کنـده شـده و بـه انتهـای بـازوی بلند 22 

t(11,22) بررسی 31 مورد جا به جایی

17. Palindromic
18. PGD
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ماهگـی سـقط مـی شـود. نتیجـه حاملگـی سـوم پـسر 9 سـاله 

کـه در بـدو تولـد زردی داشـته ولـی اکنـون ظاهراً سـالم اسـت 

حاملگـی چهـارم دخـتر بچـه مـورد معاینـه اسـت.

در معاینـه دور سر 39/5 سـانتیمتر صـورت گـرد و پهـن و گونه 

برجسـته، چـال لـب بـالا عمیـق، بینی پهـن و کوتـاه و گوش ها 

بـزرگ مـی باشـد. در جلـو هـر دو گـوش مجری کـور دیده می 

شـود و سـقف دهـان در وسـط جـوش نخـورده و در قسـمت 

عقـب شـکاف کامی وجـود دارد. 

   برگزیده از مقاله دکتر رکسانا کریمی نزا د و همکاران.

              Medical Journal of the Islamic Republic of Iran.3: 83-86, 198 9   

در بررسـی توسـط پزشـک متخصـص بیماری هـای قلـب کـودکان 

ضایعاتـی از جملـه بـاز بـودن بیـن دو دهلیـز20 و نقـص جـدار 

عضلانـی بیـن دو بطـن21 و تنگـی قسـمت ابتدایـی شریـان ریـوی 

و بزرگـی قلـب راسـت تشـخیص داده شـده اسـت. در مطالعـه 

کرومـوزوم  باشـد.  مـی  کرومـوزوم   47 دارای  طفـل  سـیتوژنتیک 

اضافـی شـبیه 22 ولـی کوچکـتر از آن بـود. از والدیـن طفـل بـرادر 

او مطالعـه کروموزومـی بـه عمـل آمـد. کاریوتایـپ پـدر طبیعی و 

کاریوتایـپ مـادر و پـسر هـر دو ترانسلوکاسـیون متعـادل 22 و 11 

نشـان میدهـد )شـکل الـف و ب(. طفـل در سـن 17 ماهگـی در 

تابلـوی نارسـائی تنفسـی درگذشـت.

در فاصلـه زمانـی 1366/1/19 الـی 92/7/20 شـش سـال و نیـم در 

بیـن 88900 کاریوتایـپ خـون محیطـی انجـام یافتـه در ایـن 

مرکـز  جمعـاً 1542 مـورد از جـا بـه جایـی )ترانسلوکاسـیون( 

از نـوع روبـرت  387 مـورد آن  شناسـایی شـده اسـت تعـداد 

اسـت که وسـیله دانشـمندان متعـددی از جملـه اوریاس19 )9( 

مشـخص شـده اسـت و تـا سـال 1981 بیـش از 50 مـورد از آن 

گـزارش گردیـده اسـت. نسـبت جنـس مذکـر بـه مونـث ¾ و 

میانگیـن وزن هنـگام تولـد 2/730 گـرم اسـت.

شـامل  و  بـوده   11q2 تریزومـی  شـبیه  خیلـی  بیـمار  فنوتیـپ 

بینـی  برجسـته،  هـای  گونـه  و  پهـن  صـورت  میکروسـفالی، 

اسـت. و مشـخص  بـالا عمیـق  لـب  پهـن، چـال  و  کوتـاه 

فـک  کشـیدگی  عقـب  و  کوچکـی  پاییـن،  لـب  رفتگـی  عقـب 

پاییـن، سـقف کامـی بلنـد و گاهـی شـکاف کام وجـود دارد. 

پتـوز زبـان ممکـن اسـت سـندرم پیرروبیـن را بـه خاطـر آورد. 

گوش هـا پاییـن دفورمـه و در جلـو آن مجرایـی کـور و یا زایده 

کوچکـی دیـده مـی شـود. آلـت تناسـلی کوچـک و اسـکروتوم 

هیپوپلاسـتیک اسـت و گاهـی بیضـه بالا و پایین نیامده اسـت.

قلبـی،  مـادرزادی  ضایعـات  شـامل  شـایع  ناهنجاری هـای 

ناهنجـاری کلیـه، ناهنجـاری مجـرای مقعـد، در رفتگـی مفصل 

لگـن مـی باشـد.

ناهنجـاری  هـا،  روده  قبیـل چرخـش  از  دیگـر  ناهنجاریهـای   

ایـن  دیـده مـی شـود،  دیافراگـم کمـتر  زهـدان و هیپوپـلازی 

کـودکان غالبـاً لخَـت  )هیپوتـون( بـوده و تاخیـر رشـد عقلانی 

و جسـمانی شـدید دارند.قسـمت اعظـم ناهنجاریهـای مربـوط 

از  ناشـی  ناهنجاریهـای  و  باشـند  مـی   11q2 تریزومـی  بـه 

و  خارجـی  مجـرای  ناهنجـاری  شـامل  احتـمالاً   22 کرومـوزوم 

شـکاف چشـمی بـه طـرف پاییـن و خـارج خواهـد بـود.

شـایعترین نقـاط شـکنندگی 11q23 و 22q11 مـی باشـند. این 

نـوع ترانسلوکاسـیون در مـرد موجـب کـم بـاروری شـده و در 

ترانسلوکاسـیون  از  ناشـی  شـده  گـزارش  مـوارد  غالـب  نتیجـه 

متعـادل مـادر مـی باشـد.

سـقط خـود بـه خـود اعـم از اینکـه مـادر یا پـدر حامل باشـند 

فـراوان دیـده می شـود. اولیـن مراجعه در سـال 13 دختر بچه 

7 ماهـه ای اسـت کـه بـه علـت عقب افتادگی رشـد جسـمانی، 

حرکتـی و ناهنجاری هـای قلبی بـرای انجـام کاریوتایپ معرفی 

شـده اسـت )11(. والدیـن بـا هم نسـبت فامیلـی ندارند، مادر 

34 سـاله و پدر 38 سـاله اسـت. 

13 سـال قبـل بـا هـم ازدواج کـرده انـد، حاملگـی اول یکـماه 

 2/5 در  دوم  حاملگـی  و  ماهگـی  یـک  در  و  ازدواج  از  بعـد 

شکل 5: در طرف راست شکاف کام و در طرف چپ گوش بزرگ و دفورم دیده 

می شود پزشک معالج تهران و دکتر محمد غفرانی
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19. Aurias
20. ASD
21. VSD
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PATRR در اسـپرماتوزوئید هـا مـی تـوان شناسـایی نمـود و در 

PGD شناسـایی بیـماری ارثی قبل از کاشـت زیگـوتPGD مورد 

اسـتفاده قـرار گیـرد )14(.

در  مکـرر  علـت شکسـتکی  ایناگاکـی  و  کوراهاشـی  و  سـونی 

ناحیـه مشـخص از کرومـوزوم هـا ماننـد  )t)11,22بـه علـت 

در   Plaindromic at rich repeat TR  )Alu( زیـاد  تکـرار 

ایـن ناحیـه اسـت. ایـن تکـرار TR تقریبـاً در تمـام کرومـوزوم هـا 

اتفـاق مـی افتـد آن ناحیـه را شکسـتگی مـی نامنـد. ایـن حالـت 

t(11,22) بررسی 31 مورد جا به جایی
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Chromosomal aberrations are one of the major reasons of congenital diseases. The 
most common chromosomal abnormality is translocation, especially Robertsonian 
translocation. Among 88900 karyotypes that were analyzed in our center, there were 
1542 cases translocation of which 387 (25%) were Robertsonian. There were also 38 
(3.3%) cases of t(11,22), which was the most common translocation in 1165 cases 
of non Robertsonian translocation. The high prevalence of abortion in the carriers 
of balanced translocation and the adverse manifestations of non balanced t(11,22) 
demand attention, especially in women with recurrent miscarriage.

Translocation between Chromosomes 11 and 22 
[t(11,22)]: the Most Common Non Robertsonian 
Translocation; Evaluation of 38 Cases of t(11,22) 
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