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Purpose: To assess the frequency and type of associated malformations and chromosomal anomalies among 
patients with anophthalmia, microphthalmia, and coloboma in Sistan and Baluchestan province.  
Methods: Patients with a clinical diagnosis of anophthalmia, microphthalmia, or coloboma were examined to 
find any anomaly in craniofacial, muscle-skeletal, cardiac, neurologic and urogenital systems. Also, 
karyotyping was performed to diagnose any chromosomal anomalies.  
Results: Different kinds of systemic anomalies were detected in six of 26 patients (23.1 %). None of the 
patients had any kind of chromosomal anomalies. Neurologic disorders were the most frequent systemic 
anomalies among the patients (19.2%), followed by craniofacial anomalies (11.2 %). All of the systemic 
anomalies were found in anophthalmic and microphthalmic cases but not in cases with coloboma. 
Conclusion: Due to the likelihood of systemic disorders in patients with anophthalmia and microphthalmia, 
regular and systemic examinations seems necessary in these patients. 
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  كلوبوماو  كروفتالموسيماران مبتلا به آنوفتالموس، ميدر ب يكروموزوم يها يك و ناهنجاريستمياختلالات س يبررس
  

   ٣خواجه يعلدکتر و  ٣رضا اکبرپوردکتر ، ٢اله زنجاني دکتر حبيب، ١نژاد ييمهرناز نارودکتر 
  

 ،کروفتـالموس يممـاران مبـتلا بـه    يک همـراه در ب يسـتم يو اختلالات س يکروموزوم يها يناهنجار يزان فراوانين مييتع هدف:

    .کلوبوماو آنوفتالموس 

مختلـف   يهـا  اندام يابيک و ارزيستمينات سيا کلوبوما تحت معايکروفتالموس يماران مبتلا به آنوفتالموس، ميب روش پژوهش:

قـرار   يقلب ـ و يتناسـل  -يارو ادر يسـتم عصـب  يس، ياسـکلت  -نيعضـلا ، سر و صورت يناهنجار ا عدم وجودينظر وجود  بدن از

  .رفتيانجام پذ ياختلالات کروموزوم يبررسجهت  يطيخون محپ يوتايکارارزيابي  نيچن گرفتند. هم

اختلالات مختلـف،  در ميان ). درصد ۱/۲۳ک مختلف بودند (يستمينفر مبتلا به اختلالات س ۶ ،ماريب ۲۶در مجموع از  ها: افتهي

رتبه دوم را از نظـر   ،درصد ۲/۱۱با  صورت و سرپس از آن اختلالات و  وعين شيتر شيب درصد ۲/۱۹با  سيستم عصبياختلالات 

هـر کـدام در    ياسـکلت -عضـله و  يو قلب يتناسل-يادرار ستميسن اختلالات يچن همبه خود اختصاص داده بودند.  يزان فراوانيم

 يماران از نظر اخـتلالات کرومـوزوم  يک از بي چياست که ه ياختلالات در حالاين افت شدند. يماران مورد مطالعه يب درصد ۸/۳

ا ي ـوجود داشـت کـه مبـتلا بـه آنوفتـالموس       يمارانيک در بيستميس يها يناهنجار يتمام نبودند. يعيرطبيپ غيوتايکار يدارا

  ک نبودند.  يستمياختلال س يدارا ،که کلوبوم تنها داشتند يانماريک از بي چيکه ه يدر حال ،کروفتالموس بودنديم

انجـام   ،کروفتـالموس يماران مبتلا به آنوفتـالموس و م يک مختلف در بيستميتر بودن اختلالات س عيبا توجه به شا :يريگ جهينت

  سد.ر يم لازم به نظر مارانين بيا يک در تماميستمينات سيمعا

 ۳۲۹-۳۳۴: ۴، شماره ۲۱؛ دوره ۱۳۹۵پزشکي بينا  مجله چشم.  
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  )۱۳۹۵ (تابستان ۴ شماره -۲۱ دوره -بينا پزشكي چشم مجله
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مقدمه

هـاي   ناهنجارياز جمله وفتالموس و کلوبوما آن ،کروفتالموسيم     

ن يــادهنــد.  رخ مــيبــارداري کــه در  باشــند مــي چشــم يمــادرزاد

تواننـد بـه    يمحسـوب شـده و م ـ   يص تکاملينقا اختلالات در واقع

 ،کروفتــالموسي. مک ســندرم باشــنديــاز  يــيا جزيــمجــزا صـورت  

 ـ ي ـک ي ـآن  ياست که ط ياختلال  يع ـيرطبيطـور غ ه ا دو چشـم ب

ا هـر دو  يک يکه آنوفتالموس عدم حضور  يند، در حالکوچک هست

 ييهـا  از بافـت  يا . کلوبوما شامل از دسـت رفـتن قطعـه   استچشم 

انـدازه و  بـه  بـا توجـه   و  دهند مي لياست که ساختار چشم را تشک

 داشـته باشـد.   يتظـاهرات مختلف ـ  توانـد  مي ،چشم محل رخداد در

در  يينـا يناب درصـد از  ۱۱تـا   ۳ برآورد شـده اسـت کلوبومـا عامـل    

  .  ۱باشد مي کودکان

مورد تولـد   ۱۰۰۰۰۰مورد از هر  ۶تا  ۳ن يوع آنوفتالموس بيش     

تولـد   ۱۰۰۰۰۰از هـر   ۳۵تـا   ۱۴کروفتالموس و کلوبـوم  يزنده و م

ا ي ـهـا   تواننـد بـا سـندروم    مـي  هـا  ناهنجـاري ن ي ـا. ۲باشـد  مي زنده

ک يسـتم يمختلـف و انـواع اخـتلالات س    يکروموزوم يها يناهنجار

طور قطـع عامـل   ه توان ب يکه نم يبا وجود .۳داشته باشند يهمراه

را  يط ـيو مح يک ـين نمود، اما عوامل ژنتييها را تع يمارين بيبروز ا

، يعـلاوه بـر اخـتلالات کرومـوزوم     انـد.  ل دانستهيها دخ در بروز آن

: داننـد  مـي هـا   يمـار ين بيز عامل بروز ايها را ن ژن يجهش در برخ

. اما هنوز VSX2۸ ،۶وNAA10 gene۴Meis1۵ SOX2 and PAX6۷مانند 

 ه داد. يارا ها يمارين بيا يرا برا يمشخص يوراثت يتوان الگو ينم
اما احتمال ، نددرمان هست ر قابليها غ يمارين بيد اياشکال شد     

هاي پزشکي و جراحي در بيمـاران بـا ميکروفتـالمي     رود درمان مي

 کننده باشند.   خفيف کمک
ک مختلف بـا  يستميس يها يناهنجار توجه به احتمال وجودبا      

شناخت اختلالات  از آن، يناش يها ييها و شدت ناتوانا يبدشکلن يا

ت يها از اهم ک همراه و در صورت لزوم درمان به موقع آنيستميس

 ين اختلالات تکـامل ين از آنجا که ايچن هم .۳برخوردار است ياديز

 ،دنهمـراه باش ـ  يمختلف ـ يرومـوزوم ک يهـا  يد با ناهنجـار نتوان يم

ت و ي ـتواند به درک ماه يم يکروموزوم يها ين ناهنجاريشناخت ا

ص قبـل از  يو تشـخ  يغربـالگر در نيز و  ها يناهنجارن يعلت بروز ا

 ين مطالعـه بـا هـدف بررس ـ   ي ـا. ۹کمـک کننـد   اختلالاتن يتولد ا

ــ ــتلالات س يفراوان ــتمياخ ــف يس ــو نک مختل ــاري ــا يز ناهنج  يه

 ،کروفتــالموسيم ،مــاران مبــتلا بــه آنوفتــالموسيبدر  يکرومــوزوم

 ـ يبرا کلوبوما صـورت   سـتان و بلوچسـتان  ين بـار در اسـتان س  ياول

  .گرفت

  

 روش پژوهش
 ۱۱دختـر و   ۱۵بيمـار (  ۲۶در اين مطالعه بررسي موارد، تعـدا       

بـه بيمارسـتان    ۱۳۹۳و  ۱۳۹۴هاي  پسر) که در فاصله زماني سال

ــالموس،  پزشــکي الزهــرا مرا چشــم ــه انوفت جعــه نمــوده و مبــتلا ب

پس از ميکروفتالموس و يا کلوبوما بودند، مورد بررسي قرار گرفتند. 

در مـورد  حال کامل  شرح ،توسط متخصص چشم يماريب صيتشخ

و مشـابه در خـانواده   بيماري همراه، سابقه  يها يماريوجود ب ،سن

  شد.ذ اخمار يبفرد  يبرا ن پدر و مادريبخانوادگي وجود نسبت 

گلـوب و يـا   با عدم وجود آنوفتالمي ماران يب ،ينيدر مطالعه بال     

ا ي ـو  چشـم  به عنوانميکروفتالمي . ندف شديتعر يچشمهاي  بافت

کـره چشـم    يخلف ـ يقطر قدام(ف شد يتعر يرعاديغکوچک  هيقرن

 و يگمـاه  ۱۲ متـر در  يليم ۱۹متر در بدو تولد و  يليم ۱۶ تر از کم

 کوچـک  چشم کي ) کهمتر هنگام تولد يليم ۱۰ زتر ا ه کميقرنقطر 

 شـدن  بسته در نقص با و است فاقد عملکرد و بدون شکل مشخص

 که نيابا وجود  يمارين بيا در واقع در. است همراه ينيجن شکاف

ــ دارد وجــود چشــم يســاختار اجــزا ــوده کوچــکچشــم  يول  و ب

 يصيتشخ يک راهنمايعنوان ه ب يريگ ن اندازهيا .ستين يعملکرد

بـه   (Coloboma)کلوبوما ص. يدر نظر گرفته شد و نه شاخص تشخ

ف شد که مربوط بـه  يتعر چشم يها ک از بافتيعنوان نقص در هر 

 در تکامـل  اختلال يو نوع باشد مي Fetal Fissureبسته شدن  عدم

 ممکـن  شـود کـه   مـي  محسوب ينيجن دوران در چشم يريگ شکل

 يحت ـ و پلـک  و هيبعن تا هيشبک از چشم مختلف يها قسمت است

 از قسمت چند اي کي اختلال، نيا در. دينما ريدرگ را يينايب عصب

 نيتکـو  کامـل  صـورت  به يمادرزاد طور به چشم يساختار ياجزا

    .۱۰اند افتهين

 رو فشـا  يينايب يبايرزا لشام يچشمنات يبر معاوه لاعماران يب     
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  ۳۳۱

تحت  ،يچشم فارو وجود انح يلفو خ يدامق قاتانه يو معا يچشم

ا ي ـنظـر وجـود    مختلف بـدن از اعضا  يابيک و ارزيستمينات سيمعا

سـتم  يس ،ياسـکلت  -نيعضـلا  ،سـر و صـورت   يناهنجارعدم وجود 

  قرار گرفتند.   يقلب و يتناسل -يو ادرار يعصب

ــادر       ــبن ي ــه  ،يررس ــتلالات ب ــراخ ــورت و س ــود   ص ــه وج ب

Craniosynostosis، Micrognathia، Mandibular Hypoplasia، 

، وجـود  يدر شـکل گـوش خـارج    يناهنجارلب،  شکاف کام، شکاف

Tag Skin .ز ين ياسکلت -نيعضلا يابيدر ارز در لاله گوش توجه شد

ــوارد ــه م ــد  يب ــي  براکــي ،(Syndactyly)ســينداکتيلي مانن داکتيل

(Brachydactyly)، ــي ــي  پلـ ــپانيابيفيدا  ،(Polydactyly)داکتيلـ اسـ

(Spina Bifida) ت يبـه وضـع   يسـتم عصـب  يس يابيزدر ار شد. دقت

 يافتـادگ  عقـب  ،يمغـز  فلـج وجـود   ،ير تکامل عصـب يا تاخيتکامل 

اي  جمجمـه اعصـاب   يناهنجـار ، يدروسفالي، هيکروسفالي، ميذهن

 يابي ـدر ارز مغـز توجـه شـد.    يسـاختار  يهـا  يناهنجار ،(کرانيال)

 ،(Hypospadiasis) هيپوســپادياز بــه يتناســل -يادرار ســتميس

 ميکـروپنيس  ،فتق اينگوينـال  ،(Cryptorchidism) کريپتورکيديسم

(Micropenis)، ــار ــا يناهنج ــت ،Utero-vaginal يه ، يادرار برگش

  د.يتوجه گرد يتناسل يا اجزايه يکل فقدان

ــورت ن      ــدر صـ ــاراکلاز از يـ ــدامات پـ ــام  يکينياقـ ــل انجـ مثـ

بهـره گرفتـه شـد.     يل ـيشـات تکم يا آزمايضروري  يها يگرافويراد

ها از جمله متخصص قلـب   ر رشتهيهمکاران سا با رتمشو نيچن هم

ــارد  ــام اکوک ــت انج ــورت  يوگرافيجه ــتص ــا .گرف ــات يج معاينت ن

ه شـده  يکه از قبل جهت ثبت اطلاعات تهفهرستي ک در يستميس

  د.يبود ثبت گرد

مـاران جهـت   يب ج،يک و ثبت نتايستمينات سيبعد از انجام معا     

اصـغر   يمارستان عل ـيک بيز ژنتبه مرک ها کروموزومپ يوتايانجام کار

 ـ ي ـکه در  يدر صورت شدند. داده زاهدان ارجاع ش از يک خـانواده ب

پ و ي ـوتايهـا تحـت کار   از آن يکيک فرد مبتلا وجود داشت فقط ي

  .قرار گرفت يز کروموزوميآنال

ط کشـت  يدر مح ـ يط ـيخـون مح  يهـا  ن منظور سلوليا يبرا     

ر ي ـسـاعت تکث  ۷۲دت گراد به م ـ يدرجه سانت ۳۷ يدر دما يسلول

مـدت  ه ب ديکولسم μg/ml ۱۰ ها با محلول سپس سلولداده شدند. 

در مرحلـه   مـار شـدند.  يگراد ت يدرجه سانت ۳۷ يدر دما قهيدق ۴۵

ــلول ــد س ــراه   بع ــه هم ــا ب ــيم ۱۰ه ــول هيل يل ــر محل ــپوتونيت ک ي

درجـه   ۳۷ يقـه در دمـا  يدق ۲۵مدت ه ب) ٠٧٥/٠ Mم (يدپتاسيکلر

کننـده   تثبيـت ع يمـا  ه تـا بـا اسـتفاده از   شـد  يدار گراد نگـه  يسانت

تثبيــت  ،ک)يــليمت ک و دوســوم الکــل يداســتيســوم اس کيــ(

 يزي ـآم و رنگ يريگ رد. پس از لاميها انجام پذ سلول )ونيکساسيف(

 يکروسـکوپ يمبررسـي   مسا،يتوسط رنگ گ يکروموزوم يها گستره

شـات و  ياز آزماشـده   حاصـل اطلاعـات   .صورت گرفـت ها  کروموزوم

  .گرديده شده ثبت يته يدر فرم اطلاعات ناتيمعا

  

 ها يافته
پسـر) مبـتلا بـه     ۱۱دختر و  ۱۵مار (يب ۲۶ يمطالعه حاضر رو     

به  ۹۴و  ۹۳ يها سال يکروفتالموس، کلوبوم که طيآنوفتالموس، م

انجـام شـد.    ،الزهـرا زاهـدان مراجعـه کردنـد     يپزشـک  مرکز چشـم 

سـال   ۱۰و حـداکثر   مـاه  ۳سال با حداقل  ۳ مارانيسن بميانگين 

خانواده هر کـدام   ۱۷خانواده بودند که در  ۲۱مار از يب ۲۶ن يبود. ا

 ـ ۴ک فرزند مبتلا و در ي ک فرزنـد مبـتلا وجـود    ي ـش از يخانواده ب

فرزنـد مبـتلا و در    ۲مـورد   ۳ز در يخانواده ن ۴ن يان ايداشت. از م

ن يحـال از والـد   شـرح با اخذ  فرزند مبتلا وجود داشت. ۳ک مورد ي

 يدرصد) نسـبت خـانوادگ   ۳۸زوج (  ۸در  ،زوج ۲۱مشخص شد از 

خـانواده حاصـل ازدواج    ۸ن ي ـوجود داشـت و فرزنـدان مبـتلا در ا   

 ـ  يا خـانواده  ۴در تمامي ن يچن بودند. هم يليفام ک ي ـش از يکـه ب

 با هـم داشـتند.   يليپدر و مادر نسبت فام ،فرزند مبتلا وجود داشت

ــاز م ــار، يب ۲۶ان ي ــتلا يب ۲م ــار مب ــالموس،   م ــه آنوفت ــار يب ۸ب م

ــالموس، يم ــوم و يب ۱۲کروفت ــار کلوب ــار ميب ۴م ــالموسيم و  کروفت

  .  کلوبوم بودند

مـار  يب ۹در  ،که تنها به کلوبوم مبتلا بودنـد  يماريب ۱۲ن ياز ب     

ک ي ـمار در دو محل آناتوميب ۳ک و در يک محل آناتوميکلوبوم در 

مـورد   ۵حل داشتند ک ميکه کلوبوم در  يماريب ۹وجود داشت. از 

داشتند  هيشبکمورد کلوبوم  ۲مورد کلوبوم پلک و  ۲ ،هيعنبکلوبوم 

و  هي ـعنبمـورد در   ۲که کلوبوم در دو محل داشتند  يماريب ۳و از 

 ک وجود داشتيسک اپتيدو  هيشبکک مورد کلوبوم در يو  هيشبک

  .)۱(جدول

  

  توزيع فراواني محل آناتوميک ابتلا به کلوبوم - ۱ جدول

  (درصد) تعداد  کلوبوم محل

  عنبيه

  پلک 

  شبکيه

  شبکيه + عنبيه

  شبکيه ديسک اپتيک+

۵ )۷/۴۱(  

۲ )۷/۱۶(  

۲ )۷/۱۶(  

۲ )۷/۱۶(  

۱ )۲/۸(  

  

زمـان مبـتلا بـه ميکروفتـالموس و      بيماري کـه هـم   ۴از ميان      

، يک مـورد  عنبيهکلوبوم و  کلوبوم بودند، يک مورد ميکروفتالموس
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و  بيمـار نيـز ميکروفتـالموس    ۲و  بکيهش ـکلوبوم و  ميکروفتالموس

در مجمـوع از   کلوبوم پلک داشته و مبتلا به سندرم گلدنهار بودنـد. 

نفر مبـتلا بـه اخـتلالات سيسـتميک مختلـف بودنـد        ۶ ،بيمار ۲۶

 درصد). ۱/۲۳(
هايي که بيش از يک فرزند مبـتلا   که در خانواده با توجه به اين     

مبتلا کاريوتايپ کروموزومي انجام فقط در يکي از فرزندان  ،داشتند

 ۲۱کـه تمـامي ايـن     صـورت گرفـت  کاريوتايپ  ۲۱در نهايت  ،شد

ناهنجـاري کرومـوزومي ماننـد    طبيعـي بـوده و فاقـد     ها کاريوتايپ

  و حذف و اضافه بودند. جابجاييتريزومي و منوزومي و 

 ،نفـر از بيمـاران   ۳در  صـورت  و سـر هاي  در ارزيابي ناهنجاري     

). يـک مـورد مبـتلا بـه     درصـد  ۲/۱اختلالات موردنظر يافت شـد ( 

و  Hemifacial Microsomiaمورد  ۲لب بود و در  کام و شکاف شکاف

وجـود داشـت کـه     Ear Tagنيز ناهنجاري شکل گـوش خـارجي و   

 -عضـلاني هاي  در بررسي ناهنجاري مبتلا به سندرم گلدنهار بودند.

 Skinکـه در واقـع    نداکتيليسيدر بيماران، جز يک مورد  اسکلتي

Syndactyly در مـورد   ديگـري يافـت نشـد.   غيرطبيعـي  يافته  ،بود

 Patentاختلالات قلبي در ميان بيماران مورد مطالعه در يک مورد 

Foramen Oval    ــدون ــرال ب ــه ميت ــرولاپس دريچ  نارســايي و پ

(Regurgitation) .ــت ــود داش ــتلالات  وج ــابي اخ ــتم در ارزي سيس

) مبـتلا بـه اخـتلالات    درصـد  ۲/۱۹( بيمـار  ۲۶از بيمـار   ۵عصبي، 

مورد ميکروسـفالي،   ۲بودند که از اين ميان سيستم عصبي مختلف 

 ۲، و Cystic Encephalomalaciaو  Quadriplegic CPيــک مــورد 

در  و تاخير تکامل عصبي وجـود داشـت.   عقب ماندگي ذهنيمورد 

ته شـده  به جز يک مـورد شـناخ   تناسلي -ادراريبررسي اختلالات 

ــزي کليــه  اخــتلال ديگــري يافــت نشــد.   ،(Renal Agenesis)آژن

چنين در همين بيمار سابقه مقعد سوراخ نشـده هنگـام تولـد و     هم

  جراحي به اين علت نيز وجود داشت.

  

  کيستميانواع اختلالات س يع فراوانيتوز- ۲جدول

  تعداد    نوع اختلال

  يک  مستو انسفالوپاتي سي CP  هاي سيستم عصبي: ناهنجاري

  ميکروسفالي   

  عقب ماندگي ذهني 

۱  

۲  

۲  

  لب شکاف و کام شکاف  :هاي سر و صورت ناهنجاري

Hemifacial Microsomia خارجي گوش ناهنجاري و 
۱  

۲  

  PFO  ۱و  پرولاپس ميترال  :قلبي هاي ناهنجاري

  Syndactyly  ۱  اسکلتي: -عضله هاي ناهنجاري

  nal AgenesisRe۱  تناسلي: -هاي سيستم ادراري ناهنجاري

  

  

 ۲/۱۹بـا   يسـتم عصـب  يسن اختلالات مختلف، اخـتلالات  ياز ب     

بـا   صـورت  و سـر اخـتلالات   ،پـس از آن  و وعين شيتر شيب درصد

 ـي ـرتبـه دوم را از نظـر م  درصد  ۲/۱۱  ـ يزان فراوان مـاران  ين بيدر ب

و  يو قلب ـ يتناسـل  -يادرار سـتم يسن اخـتلالات  يچن ـ هم داشتند.

مـاران مـورد مطالعـه    يب درصـد  ۸/۳هر کدام در  ياسکلت -نيعضلا

مـاران از نظـر   يک از بي ـ چياسـت کـه ه ـ   ين در حاليافت شدند. اي

 نبودند. يعيرطبيپ غيوتايکار يدارا ياختلالات کروموزوم
وجود داشت کـه   يمارانيک در بيستميس يها يناهنجار يتمام     

کلوبـوم  و  کروفتالموسيا ميکروفتالموس يا ميمبتلا به آنوفتالموس 

مبـتلا بـه اخـتلالات     ،نفـره  ۱۴ن گـروه  ينفر از ا ۶بودند و در واقع 

 ۱۲ک از يــچيکــه ه يدرصــد)، در حــال ۹/۴۲ک بودنــد (يســتميس

 ک نبودنـد. يسـتم ياختلال س يدارا ،که کلوبوم تنها داشتند يماريب

ــيجهــت مقا ــيطبريو غ يعــيطبت يوضــع يســه فراوان (وجــود  يع

شـر  يق في ـاز آزمـون دق  ،فـوق  دو گروه نيب ک)يستميس يناهنجار

 ـ يدار يمعن ـ يج تفـاوت آمـار  ياستفاده شد که نتا ن دو گـروه  يرا ب

  .)=P ۰۱۷/۰نشان داد (

  

 بحث
 مار مبـتلا بـه آنوفتـالموس،   يب ۲۶ يمطالعه حاضر که بر رو در     

 ۲۳نفــر ( ۶مجمـوع  صـورت گرفــت، در  کلوبــوم و  کروفتـالموس يم

زان ي ـن ميلف بودند که اک مختيستمي) مبتلا به اختلالات سدرصد

 ۹/۴۲کروفتـالموس  يا مي ـماران مبـتلا بـه آنوفتـالموس    يان بيدر م
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سيسـتم عصـبي   اخـتلالات  ، ن در مطالعه حاضريچن هم بود. درصد

ماران مورد مطالعـه  يوع را در بين شيتر شيب درصد ۲/۱۹با مرکزي 

رتبـه دوم  درصـد   ۲/۱۱با سر و صورت داشت. پس از آن اختلالات 

دسـتگاه  ماران داشـت. اخـتلالات   ين بيدر ب يزان فراوانير مرا از نظ

 درصـد  ۸/۳در يک هر عضلاني  -اسکلتيو  يو قلبتناسلي  -ادراري

مـاران از نظـر   يک از بي ـچيه افـت شـدند و  يماران مورد مطالعـه  يب

البتـه   نبودنـد.  يع ـيرطبيپ غي ـوتايکار يدارا ياختلالات کروموزوم

 ـ  يط ـيپ خون محيوتايکاربررسي  هـا   زحـذف يص ريه تشـخ قـادر ب

 يک مولکـول يتوژنتيس ـهـاي   بايد از بررسين منظور يباشد و بد ينم

  کمک گرفت.  

سـر و  اخـتلالات   صورت گرفـت. که در انگلستان  يا در مطالعه     

قلبي عروقي و اختلالات  ،از آنپس ن اختلال بود و يتر عيشاصورت 

، فرانسه در يا در مطالعه .۱۰قرار داشتند يبعد يها رتبهوارشي در گ

ــد ۲۵در  ــوزوم يب درص ــتلالات کروم ــاران اخ ــت يم ــود داش و  وج

 -عضـله  ز عبارت بودنـد از: اخـتلالات  ين اختلالات همراه نيتر عيشا

 ۱۰ ،در سـوئد  يا در مطالعـه  .۱۱يو مغـز  يعروق ـ -يقلبو  ياسکلت

ــد ــه يب از درص ــتلا ب ــاران مب ــالمي  م ــالمي  وآنوفت  يداراميکروفت

اي کـه در آلمـان صـورت     در مطالعه .۱۲دبودن يکروموزوم اختلالات

ک همــراه يســتمياخــتلالات س يمــاران دارايب درصــد ۶۹گرفــت، 

 ياخـتلالات کرومـوزوم  هـا   آن درصـد  ۴۵ ه وبـود  ياختلالات عصب

 ،اياسترال . در مطالعه۱۳ها سندرم داون بود ن آنيتر عيداشتند که شا

 ،بود يعصبه آنوفتالموس اختلالات ان بين اختلال در مبتلايتر عيشا

وع ياز ش ـ يتناسـل  يمـاران اخـتلات ادرار  ير بيکـه در سـا   يدر حال

    .۱۴برخوردار بود يتر شيب

ن ي ـاز ا يبا بعض ،ک در مطالعه مايستمياختلالات سترين  شايع     

ن يتـر  عياننـد مطالعـه مـا شـا    م کـه  ۱۳و۱۴باشـد  مي مطالعات مشابه

بـه  العـه مـا   ن اخـتلالات در مط يا يفراوان يبود ول ياختلالات عصب

  ن مطالعات بود. يتر از ا کموضوح 

ــر در       ــات اکث ــه روي مطالع ــورت گرفت ــه يبص ــتلا ب ــاران مب  م

ع وياز ش ـ يکروموزومهاي  ناهنجاري ،ميکروفتالموس وآنوفتالموس 

 سـابقه  بـا وجـود   حاضردر مطالعه  .برخوردار بودند يا قابل ملاحظه

ــام ــد يليازدواج ف ــوارد  ۳۸در  نيوال ــد م ــ ،درص ــاري  چيه ناهنج

محـدود در  بـه طـور    جهين نتيد. اافت نشيماران يدر ب يکروموزوم

 .۱۵و۱۶حاصل شدز يگر نيمطالعات د يبرخ
ن مطالعـات  يکه در ا يمارانيتعداد ب ،د خاطرنشان کرديالبته با     

د با ادامـه  يو شا تر از مطالعه ما بود شياند ب قرار گرفته يتحت بررس

 ـ يده بر رونيآ يها ن مطالعه در ساليا مـاران  يب از يتـر  شيتعداد ب

  حاصل گردد. يج متفاوتينتا

 يها يناهنجار يتمام ،قين تحقيانجام شده در ا يها يبررسدر      

ا ي ـوجود داشت که مبتلا بـه آنوفتـالموس    يمارانيک در بيستميس

نفر از  ۶کلوبوم بودند و در واقع و  کروفتالموسيا ميکروفتالموس يم

 ۹/۴۲ک بودنـد ( يسـتم يمبتلا بـه اخـتلالات س   ،نفره ۱۴ن گروه يا

کلوبـوم  فقـط  کـه   يمـار يب ۱۲از يـک   چيکـه ه ـ  يدرصد)، در حال

ت يوضـع  يسه فراوانيمقا ک نبودند.يستمياختلال س يدارا ،داشتند

ج تفـاوت  ينتـا  ،ک)يستميس يناهنجار(وجود طبيعي ريو غطبيعي 

  ).=۰۱۷/۰Pماران نشان داد (ين دو گروه بيرا ب يدار يمعن يآمار

 ـ  ي ـبا توجه بـه وجـود ا        اخـتلالات   ين تفـاوت معنـادار در فراوان

ان بـه آنوفتـالموس و   ي ـان به کلوبوم بـا مبتلا يک در مبتلايستميس

دو گـروه از   ،رسد بهتر است در مطالعات مي کروفتالموس به نظريم

رنـد و بـا توجـه بـه     يقرار گ يماران به صورت جداگانه مورد بررسيب

مـاران مبـتلا بـه    يک مختلـف در ب يستميختلالات ستر بودن ا عيشا

 يک در تماميستمينات سيانجام معا ،کروفتالموسيآنوفتالموس و م

ن ي ـرد تا در صـورت لـزوم ا  يصورت گ يتر شيماران با دقت بين بيا

  رند.يتحت درمان قرار گبه موقع اختلالات 

 ـ ين مطالعه برايا مطابق اطلاعات موجود،       ن بـار در اسـتان  ياول

ن قدم در راه يعنوان اوله و ب شده استستان و بلوچستان انجام يس

در نظـر   يياي ـن منطقه جغرافيها در ا يمارين بيت ايماه ييشناسا

ان بـه  ي ـدر مبتلا يکرومـوزوم  يهـا  يشود. نبود ناهنجـار  مي گرفته

در  ياختلالات مولکولحتمال وجود ا کروفتالموسيا ميآنوفتالموس 

ن ي ـل اي ـاسـت تکم  يهيبد د.ينما مي ا مطرحماران رين دسته از بيا

 ـ  يبـر رو تر  گسترده يها يبررس ق بايتحق مـاران  يتـر ب  شيتعـداد ب

  گردد.  مي سريم

  

  گيري نتيجه
دستگاه از بين اختلالات مختلف، اختلالات  در مطالعه حاضر     

ترين شيوع را در بين بيماران مورد مطالعه داشت. پس  بيشعصبي 

چنين  نيوفاسيال در رتبه دوم قرار گرفت و هماز آن اختلالات کرا

نيز در اسکلتي  -عضلانيو قلبي و  دستگاه ادرارياختلالات 

هيچ کدام از بيماران از نظر  بيماران مورد مطالعه يافت شدند و

شنهاد يپ اختلالات کروموزومي داراي کاريوتايپ غيرطبيعي نبودند.

 الموس وگردد براي تمامي بيماران مبتلا به آنوفت مي

اطفال از نظر بررسي اختلالات با متخصص مشاوره  ،ميکروفتالموس

به موقع  ،تا در صورت وجود اختلالصورت گيرد سيستميک همراه 

  تشخيص و تحت درمان قرار گيرد.
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