
����� ���	
��� � ��� ���� ��� ����
���� ���� ������ � ������ ����� � � ��! "
�# $�%����

 &��'� (��� )�*+ ,�- ./01 (9A5 � 9A8)  ����78939(

E��� -"�� >��� *� pB�� �&�� f� " �$�� 5����" ���� *�$1 ����7

�;3�� 'Z� ���	)?(������ ������ ���	 �)7( ��V,�� ��� a!=j� ���	)C(����!� �%��\2 ���	 �)?(

'��()
*��+�:  E��� -"�� >���(Bardet- BiedL syndrome)    f�  "�� ��&��  <�� r�$d� E���/���  .*B6��  ��% ������

         *B��&`�7 <���� >��� ��� �$W�)Retinitis pigmentosa(    RU�"��0���% 8Hypogonadism)  (    8i$BM� �$� ��

�$7  �$�B1�"(Polydactyly)   ���) 8(Obesity),   EpB�� �  ���0"�(Learning difficulties)     ���$1 ��&�� � )Renal defects (

<�� . �I� "�� �&��R���Y_*��� <�� E��� -"�� >��� �� �� . ����:�� ���" " >��� ��� �&�� ��� T����� "�:�

     �0���% 8�$�B1�" �$7 8*B��&`�7 <����           "�� '�2 '"�" u�M=� ���0"�� EpB�� � ���) 8RU�"�  .      �� �&�� ��� E�� *�

�� *!:��� *�$1 ������ � .�� ����=6��1 .���� "*�$1 f�t����"� ��%<U�1 ���D � 35� �% �=B�� � "�!B� ��%

   ��"�� .��� � �=� " .*`� ���" <S� �&�� -�� ��� �;f� � "�� '���" ��� E�� H�:� *�$1 ����7 <�: 51�� ��� *�

 �2 '"�"  .        �$�� 5����" ���� *�$1 ����7 <S� �&��(Preemptive renal transplant)     ��" *� ����7�����&�� R�t � � �

 <6�0 ��� .�$�0 >��� � R�/ <��Q� {��� �)" �&�� �&� /� �!��2 '�� . �� E��� -"�� >��� *� pB�� �&�� |�B����

� f�BU�1 -�!��j � *�$1 ��5� ������2 u��� �����7 *�$1 �!��; "�($&� � r�� ���&� E�D ��.

=����<,���;  :������ 	R��' ! ��( 	L!�� Q)��� T�!3�R��' 6�$&�'

�����

         �" a!>m� &���3!$� 
����" E� &��" -	��" I���43��"

                 '4� ���) 'b, � �` �	 E� �$ �` �	 E�.7�?{�6

    3� �L�4�    �����" -��)�f$       �� 0��	 I���4 ��� �		!, .

  -��)�f$  �����"         �V=, 
��1�	 W��, 
����" ��� �>`�*

 " s+O  �      �s��	��1![�) ���+X�� ��O ������X�� '���$� -�!`

       � �;�O �
��1	�� &\�(�  
����"�>�
!'4�.CQ? -��)�f$

    �!��� �����"       W��, I���4 ��� �	 Y!��>� '"��	  ,��=�� 3


�=�  , s>V$ &\�(�  ,      '4� 
����� -����m$ � �����	 &\�(�.?

      I���4 ��� T�U+$Y�4��"    W;��� 	!#����O �)�f$

�����"    �>`�   ��J���	!,.D          �� ����3 	��!� ��+�" �	 

                E, I���4 ��� �" 	!, �� ��!�� �>����	 �>� �" ��	!�

             $ T�U+$ �;�O � �����X�� '���$� 3��" �" � s��� ���P ��

	!, ��.    
!�>� &\�(�      �	 {>�U� -�L��J� �	?__Qr_  % ���

     '4� 0�, 0��	 �����".RQ?      -�L��% W��, ��>� -@\�(�

  3���� :)�� �E�����G       �����# !�4@!"!� ���� �;�" ���>� 

      ©�>m$ &\�(� �'��Z�!����!>1 �W����4����!�!"!$ -�L��%

)1 (�	*�T �	�T�	7�� �4[����6� &��D
 ��	��� �  ������� �	��  �   �!��"  #�$%  &	'(�������

)E (4�	7�� � ��� &��D��� ���� 4	9 �	*�T �	�T�	7�� �
  ��	��� �  ������� �	��  �   �!��"  #�$%  &	'(�������

)/ (��*�7  #	�� �	�T�	7�� �4[����6� &��D
  ��	��� �  ������� �	��  �   �!��"  #�$%  &	'(�������

), (�	*�T �	�T�	7�� �N�$� ����" �	
�
� ����
  ��	��� �  ������� �	��  �   �!��"  #�$%  &	'(�������

 ������ �	�
	:   G�= ����� �����     ���� �	*�T �	�T�	7�� ��	�M 
 �CU�� K6%

E-mail: razeghia@sina.tums.ac.ir
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�������	
�������������� �������	
����
����������	�� C97

���	�       ��,�" �� ��>� ���4��� � !( ��+� �  .��,H  '>� ���$

        ��>� ���4��� �����" ��� /��'4�7�?    �	 �R_%  �����" 

���� ���L$G�,�" �� ��� ����� ��1o :�� .R

                 � ��>� ���� ���4��� �" \�=� ����" E� �� ���� �	

    ���3 �	 E����� -�L��%*   -	��" I���4     W�� 'j$ &��"

 p�!�'��1 ���; �>=; �����	 ��" ��>� ��!��.

��O !>/����E�/K-����>�* E !�1N*��&' � !h���O �� 

   s��( ����"Cd ���4      �� �	 �� 	!" 
�    ��>� ���� ���4��� �

  
��"       �" ��>� ��!�� W��    ���4 ��4����"    0�, 0	�	 ]�#��

	!"  .               �	 �� '4� ��,�	 ��	 :)�� ���4	�( 3� ����"?R

    ��	 :)�� �X��4  ���+$  0�,  �     E,�� s+O �" �L#��� �	

  T�U+$    �����X�� '���$�  ��J�         ���4 �" �#!$ �" � 0�,

\��   0���) s)�>�     � s��	��1![�) ��;�O ��>����	 ��4  ��>����	

 
��1	�� &\�(�(    ����" 
��"     &��" -	��" I���4 T�U+$

    � '4� 0�, ��J�         �>�bj$ '�L%� ��3 o �$ �� ����"

               �" I��;� �����" -��; ���, :)�� '>� �" ��,�	 �Z�L%

 $ ~�$ �� W�bj���  .     " W=; &�4 �4 ����"  �   �" 	�	�4 W��	

  �� �L#��� E,�����  . ���L� �	*     ����" ��3 o !(��+�

    :���3o �	 � ��,�	 @�"  
�)   0�, I�.�� ��$�� F�����  ���  G

!(mg/dL?d_)   �L�=6 	���  :mg/dL7_Q?_  (� ����$���

mg/dLC/C)   �L�=6 	���  :mg/dLR/?QR/_  ( '4� ��,�	.  �	 

����1!�!4 0�, I�.�� ��>�       '��� 
��� � /��" �) 
�)

      ��	!" @��� � �+; �4��4 �	 	�L��  .    3� �L" ����" �	 	���

  �X� ���	 &�4  0����	     ��>� ���� ���4��� 
��""  �  �" ����$

>���*    ��>� ���4��� ������� i �" mL/min?_GFR <   � ��4� 

E�   W=; &�4         ���� ��� �" ��>� ��!�� I�.�� '�#]�#�� �,  .

  ����"      �L#��� I�X�) �	    �# �"    ]!�$ '���  �{�Z( s�\�

   ',��� 
�X�	  � ���	 'j$  ����!( �����	   � �" � �W���@�

>�	��          ������� �s��>� -��"�� �I3�D   �B  [�� >   �cVB6 �

��4�   E��!�      	!" �)o ��; �.     �	    * "�4>����� ����"

       @�" !( ��+� ���>� ���4���    ��    ��, �"�+� 
����" ��(

0�,  ',��� 	!#� 
�  .     !( ��+� ����" �����L� �	r_/?9_

�>�� 0!�# ���  �  	��L$  cZ�$?d � �;	 �	  �   �"�% 	��L$ k>;

dR    � �;	 �	 #�	 �*    -����   ���)	C8  	��X����4 *#�	

',�	.    G	!$ *���� ���" ���"  �(Body mass index, BMI) �

Kg/m2R/C9	!".     �����" -��; ����L� �	   �	 �)   �� �	 s+O

i- End stage renal disease (ESRD) 

 �!� ~�	ii 	!" . s+O     ��� W(�	 '�4 �" �)    '4�� s+O � ��o

��  ',�	 ������� Y!�1���  .    '�L%� �����L� �	  �=>;  � 
!��

 	!" �L�=6.    
�)!�        ���� �" Wm" ��3~��� ',�	 	!#� .

����   ������ �,� �)iii�            �4��" � 	!" B�O � I�� sV, 

         	����� W"�; ����" �;�O '>� �" ���X�!��1��	!=�  . ���L� �	*

�����F��    
�)!�   ��)3 	!" ~���iv   �������F �  �#��( 
 ����"

����	!�v !" 	  . *���L� �	 I����        � s.�� '+X�� �1��=�O �)

      �O 
�� s+,)�>�   ��4 � �>����	�>����	  ( ',�	 	!#� .

         @�" �	 0�, ��� 	��!� �# �" �=b� '�L%��   ���4 *���L� 

    �� ���� -����L� �&������ a�b�� �AU� ���� � 	����� �
�

     	!" �L�=6 ���� 0��. :���3o 
�)          �	 �� �, I�.�� I3@ 

 &��#)? ( 0�, 0	�	 �+�'4� .

 -����-t*��&' w*���   ����a 9�,�
 &
 (@A ]�K 9�,�
 ��
��"#

�,���)!��@k 	���( t*��&'

)??RQ8R (rD  ��!>1(mg/dL)

)D_Q7_ (788  0���(mg/dL)

)R/?QR/_ (r/d  ����$���(mg/dL)

)D/?_Q?/d (_/??  s��>�(mg/dL)

)_/RQR/7 (_/8  �Z��(mg/dL)

)C_9Q9D (?7R  3�$�Z�� ����V�o(U/L) 

)?DRQ?C9 (?C_  s��4(mmol/L) 

)9/RQd/C (9/D  s�4���(mmol/L) 

)C_7(<7__  &����>�(mg/dL)

)7?8(<?R_ 
�$ �����>1(mg/dL)

)9RQ?R (97 $���� !��!) ��e���(pg/ mL)

)d/??Q?/9 (d/d  �������$(mg/dL)

)_/7Qd/_ (R/_ T3 (ng/mL)

)?/RQ7/_ (D/? TSH(mU/L) 

)_/79Qd/_ (_/R LH(IU/L) 

)9/rQD/? (_/C FSH(IU/L) 

:���3o�)                   ��,�� !( ��; �L�=6 ��	� � ���� �

               � s��>� -�=���$ ^�b� 3� �,�� �@����� ���>��[�)

  �������D�    ����� ��	� � T3����" ��e���$!� I���4 '>� �"  �

ii- Light perception
iii- Tanner stage: B1  
iv- Tanner stage: P2  
v- Infantile female 
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C9C E��# �"$�# $�%�# $" @��4 ����F �� !�
���� � �'��
 ?.:

  	!" E����$�	��1![�) s��	��1![�)  . ����" 
��" ����1!�!4

   �, I�.�� 	�.� ��  ��>� �)
       '��� 
��� � /��"  
�)

   @��� � cV$�!� �4��4 �	 ����� �, 0��	) &�V,�? � 7.(

            ���4 �	 E����� -�L��% 	!#� �f� 3� sV, ����1!�!4

I�����)  	!" �L�=6.        ��� ��!V4!�!�!� � ����1!�	���!�� 

 	!" �L�=6.      �, &���� ����" !( ��+�  �    �" �#!$ �" ��,���

  !�4�V����   c��F��� �����	)   ��f� �J���, ���, ������[�)

��   ���, 3���4�   (          !�4���>�� ���L� �	 ��,�	 ���6 3� �

     3� ���� �����!>1mL/min?_     
����" �   ��2 1�" W"�; '+

           �����	 ��" ��>� ��!�� W�� 'j$ ����" ��>�    �" � �>=; s�F�

  ���	 �4 !�4���4!�!����  '��1 ���; �  .  ��!�� 3� �L"�   �6 7

    �" ����" ����$��� 3��mg/dL?��4�  .     ����" W�� 3� �L"

  s(3 '�!Z� ��O	     � W�� C         {L% ��O	 W�� 3� �L" 3�� 

����+��G I����    �, ����j$ 
�).   ���L� �	 *b�  �= -��;

 I���� ��\x�          &����	 � &����1��� �	 ����j$ 
�) :)��

  �����     �� �	 �R/C 	!"  �  cV>��      � � �� c� �
�$� 
�)

     	!" ���� ��" 3� z�L$��.    ����" 
��" NCV/EMG  I�.�� �,

             I���� !�����>��	 ���, 	�� �$����!� �>� T�U+$ � 
�)

  ����j$  ��J��,  .      I�.�� �LJ; T�U+$ 
��"LP+�� 	���

    �� �,         �+� I�.�� �����" '��%� I�� k=4 �".   '���� �	 

  ����"           �>� �L�=6 	�V>�� � a!( ��!�� &�� �"*  
��!�� 

   �, T(��  .              s��	��1![�) '>� �" ����" ���A�)

	�� '����	 ��!��!) ����X��# ���	 E����$�	��1![�).

�O

�<
�

 -�QK
�� 5���"# !>
/R���< `�@� ����O �	 � 9��h< �O 
 [	��O� -��O R�+O��"# !��C�# �  �	 %
�
/> ��

 g��� � mQ)��# /<
/<!� %�N� 
��	.

V O

          �" �	�� a!>m� &���3!$� 
����" E� &��" -	��" I���4

 3��" ����  �	 E�    �$ �`   �	 E��`� ���) 'b,'4�.7�?

  	���D_    �$ R_          -��)�f$ I��$ '4� �V�� �����" �`�	 

�����"       ��,�" ��,�	 �� I���4 ��� �>`�.7   �	 �;�OrRQr_

  ��`�	  &\�(�   �	 
�m�d8–d_ �`�	     �	 �����X�� '���$� �

rC–r?      �	 �>����	 �>� ��`�	 8DQ8_�`�	 s��	��1![�) � 

  �	9rQ9R    �`�	   	��!�   '4� 0�, z���1.7    ����"  	�!�

 �4��" -��)�f$ I��$ �����"',�	 �� I���4 �>`�.

 -	��" I���4      I���4 �" k>2� &��"   < !� c��!�i 0�=�,�

��	!,.    c��!� I���4 �" 	����  !�  ��=�� $    -\V+� �+��) 

    �>� ��� ����	 E�F!���!� " �>����	  �  -���   0�)�+� ���o �	

��	!,  ���� �	    �	 ��  I���4  �>� &��" -	��"  E� �>����	

����*  '4� TU+�   .   c��!� I���4  <  !�����"  '4� �	��  .

"  �	  W��  ���        " k>2� &��" -	��" I���4 �')�=, -�!` �

c��!� I���4 < !� <  &��" -	��" 0	�" I����	!,.9

  �L��J� E� �	 �	 9r     	��!� �`�	    I���4 �" ��\�=�

c��!�   <   -	��" � !�   <   ���!$� �	 &��"�    �=>; -�L��%  <

 ���,�	 �;���   �� ���� �	    
����"   �����"  �=>;  �	8  �`�	 

	��!� �1   z�� |'4� 0�,7  �g�  �	      ��� �" �����" 3� 
����"

         �f� 3� �=>; 
����" '4� �V�� I���4  �����"  0	�	 T�U+$

i- Laurence-Moon syndrome 
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�������	
�������������� �������	
����
����������	�� C9D

	!+�  .     ��!�	 T � W��, 
	�3�	�� -�L��%G 
��>)	 ��J"

�         0�, z���1 �����" ��� �	 -!��� 
F!����$  '4� .7 ����"

    �f� 3� ��  �����"  ',��� �=>; WV+� �   ����" ����1!�	���!�� 

	!" �L�=6 ���.

                 �����" ��� �	 ����� :����� ]!�, �" ��>� 
��1�	

 0�, z���1 '4� .   �	 r_   ��>� �����" �`�	   �)  �" �$�#�	

  ����	 
��1�	.  �4��"        W��, �$@\�(� E�F!�!�	�� 
�)

           c���� �, ^�` � �1��o�"  '��� ��)   �@��� 
�)

'���      3���� :)�� ��) c���� �" �=$�� 
�)G � ��>�  �	 :)�� 

                     	�� z���1 �� ��>� s�+�����0���  . -�L��%

   ���� E� ��>� W����4����!�!"!$*  '4� H��, |   &\�(� ����"��" 

          	!, �� 0��	 �����" ��� �	 H��, �!6 �" ©�>m$  .  �	?R  �$ 

R_     �`�	    ��	!�          0��	 ��>� ���4��� 3� �$�#�	 \�=�

        	��!� � � �O �1� 	!, �������     �# ���	 �" 3���  ����X�

 �� ��������.C       ����$��� W=; &�4 �4 �� ����"mg/dLC  ��,�	 

  �   ��>� &�� ��) �	  '��� 
��� � /��" �) �	 
	�L�� 
�)

  cV$�!� �4��4�  	!" @���.   �O�1�     �" \�=� �����"

           '��� '4� �V�� ��� ��>� ���� ���4���  �"����� 
�)

 ��,�" ��,�	  �3����G ��>�       EO!� �@!�L� �)'4�    3��" � 

'���       	��	 �X��" ��>� ���4��� -�� &!6 �" �"����� 
�).8

   '��� ����" ��� 
��"   0	�4 
�)  ���     �� ��O '4� ��J� ����

'���       @��� � cV$�!� �4��4 �	 �)  �+���  ���� �	 ��	!"

  ��  Wj�'���        � '4� cV$�!� �	 0	�4 
�)  3��" &�����

  ���o  �	      3� ���� �4D_      �	�� &�4 '4�.  �O�1� ���A�)

�����   U+$ ����1!�!4 
�)� �>� T* �>�     ��J� �� E�����

 	!" 0	���   "�4 ����" *   ',��� '=S� �>����    �    �	 �4��" �	

   ���4I�����)      ���     �+� 0�)�+� '���  .   �;����� T�U+$

     �>� 
����" � &��" -	��" I���4 � a!>m� &���3!$� E�����

           ��4 �" �#!$ �" k��2   �����"     '��+�� �   
����" ��J�

	!, ��.R          E���F �4��" �V�� �� ����" �	    ',��� 	!#� �

          >��� �	 �V��� �" �#!$ �"*        	!" ��>� ���4��� ������� �

��!��       �+� I�.�� �LJ; T�U+$ '�# 
��	�". "   ��) &��

           >��� �" �����" ��� �� ����3*       ��>� ���4��� ������� 

��       ����	 ����X��# ���	 �" 3��� ��4�  .�	 &�4   ��(� 
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