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   تار و گزارش یک مورد آننشانگان

  
  

  چکیده
 عدم وجود رادیوس و ترومبوسیتوپنی  اصلیمشخصه تار معمولاً در بدو تولد با دو نشانگان

کاری مغز اسـتخوان     کاهش پلاکت ناشی از کم    ،  نشانگاندو تظاهر اساسی این     . گردد مطرح می 
وتیبیــک گســترده بــوده و بــا ســایر تظــاهرات فت.  دوطرفــه اســتو عــدم تشــکِِِِیلِ رادیــوس

از . عروقـی همراهنـد   -هایی در استخوان، پوست، دستگاه گـوارش و سیسـتم قلبـی            ناهنجاری
 وجود داشته و تظاهرات فنوتیپیک همراه آن به غیر از نشانگانآنجایی که تعداد معدودی از این 

ن ناهنجـاری همـراه   یک بیمار را با نشانگان تار بـدو در این مقاله   .دو کراتیری آن، متغیر است    
  .گرددمعرفی می

  رادیوس – ترومبوسیتوپنی –  تارنشانگان : ها واژهکلید 
  
  

  مقدمه
ــانگان ــارنشـ ــر     تـ ــلاوه بـ ــه عـ ــادری اســـت کـ ــاری نـ بیمـ

هـای   ناهنجـاری ترومبوسیتوپنی و عدم رادیوس ممکن است بـا         
 عروقی، ادراری تناسلی، گوارشی، اسکلتی، نرولوژیک،       -قلبی

  )2و1 (. باشدچشمی، صورت همراه
ــاکنون در حــدود ــا عــدم  200 ت ــورد از ترومبوســیتوپنی ب  م

تشخیص در بدو تولـد بـه       . گزارش شده است  ) TAR(رادیوس
. شـود   علت ظاهر فیزیکی مشـخص و ترومبوسـیتوپنی داده مـی          

یافته فیزیکی پاتوگنومونیک عـدم وجـود دوطرفـه رادیـوس و            
  .)3( موجود بودن انگشتان شست است

 مهم اسـت  18با آنمی فانکونی و تریزومی      تشخیص افتراقی   
که در ایـن مـوارد در صـورت عـدم وجـود رادیـوس انگشـتان            

  .شست نیز وجود ندارد
تواننـد بـا       نارسـایی مغـز اسـتخوان مـی         نشانگانطور کلی   به  

نظـر   همـراه از  های   ناهنجاری. های ساعد همراه باشند    ناهنجاری
  .  نادر حائز اهمیت استنشانگانبندی این  طبقه

این گزارش به منظور معرفی یک بیمار با نشانگان تار بدون           
  .های همراه انجام شد ناهنجاری

  معرفی بیمار
 عصــر بــا 5 ســاعت 1/6/83 در تــاریخ ،ق فرزنــد م-1نــوزاد

والـدین   . در بیمارستان دزیـانی گرگـان متولـد شـد          8-9آپگار  
ــتند   ــامیلی نداش ــبت ف ــد.نس ــرم3650 وزن تول ــ گ  34 ر، دورس

 رغـم ایـن    در ابتدای تولد علی   .  بود متر  سانتی 49د  و ق  متر سانتی
روشـن  خون  لیتر   میلی 20 که مایع آمنیوتیک روشن بود حدود     

دهنـده    کـه نشـان    از طریق لوله نازوگاستریک برگشـت داشـت       
له واضح عدم   أ مس ، در معاینه  .خونریزی پس از تولد نوزاد است     

انگشتان های   استخوان. های ساعد دو طرف بود     وجود استخوان 
وضعیت داخل رحمی بریچ بوده و     . و شست تشکیل شده بودند    

 37 مـادر   سـاله و 37پـدر   .صورت سزارین انجام شـد  ه  زایمان ب 
ذکـر  صـورت مشـکوک    به    مورد سقط جنین را    5ساله و سابقه    

  و یک فرزند سالم نیز دارد      داند که علت آن را هم نمی      کند  می
)G7P1Ab5.(  

هـای کنتراسـپیتو اسـتفاده      قـرص  مادر در ابتدای بـارداری از     
در دوران . ولــی داروی دیگــری مصــرف نکــرده اســتنمــوده 

ــوده اســت   ــین شــاکی ب ــز از عــدم تحــرک جن ــارداری نی در . ب
روبین    بیلی در روز یازدهم پس از تولد       انجام شده  های آزمایش

 3/0م  روبـین مسـتقی     و بیلـی  لیتـر    گـرم در دسـی      میلـی  5/9ل  توتا
هــای ســفید  شــمارش گلبــول. اشــتدلیتــر  گــرم در دســی میلــی

cell/ml 16700  داشـته   درصد37  و لنفوسیت  60نوکلئر    که پلی 
ــت ــوبی. اسـ ــی7/10ن هموگلـ ــرم در دسـ ــر و   گـ ــتلیتـ  پلاکـ

cell/ml30000 در روز   راسـیون مغـز اسـتخوان     یدر آسپ .  داشت 
و میلوئید طبیعی و کاهش     ی اریتروئید   ها  رده هشتم پس از تولد   

  .درده مگاکاریوسیت گزارش ش
ــوگرافیدر ــیته    عکــس رادی ــدن دانس  انجــام شــده ازکــل ب

هـای   ، عـدم وجـود اسـتخوان     طبیعـی ها   های تنه و اندام    استخوان
هـای بـدن     ساعد دو طـرف گـزارش گردیـد و سـایر اسـتخوان            

  .طبیعی ارزیابی شد
عروقـی بـا اکوکـاردیوگرافی، سـونوگرافی         -بررسی قلبـی    

سونوگرافی مغز و ، upperGI seriesها و مجاری ادراری،  کلیه
جـز  بـه   پزشکی طبیعی بود و      ژیک، معاینه چشم  ومعاینات نورول 

هـای سـاعد دوطرفـه       کاهش مگاکاریوسـیت و عـدم اسـتخوان       
  .)1تصویر ( آنومالی همراه مشاهده نگردید

گزارش مورد
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  1تصویر 
بیمار با رضایت شخصی مرخص گردیـد و مراجعـه مجـدد            

الـدین بیمـار   به تماس با و  ها نیز موفق     نداشته است و در پیگیری    
  .نشدیم

  بحث
 تار در بدو تولد با دو مشخصه عدم وجود رادیوس           نشانگان

کـه تـاکنون      با توجه بـه ایـن      .گردد و ترومبوسیتوپنی مطرح می   
ــط  ــورد 200فق ــانگان م ــزارش  نش ــار گ ــده  ت ــد گردی و درص

 همراه ، تحت تأثیر تعـداد مـوارد گـزارش شـده             های ناهنجاری
 تار یافت شـده     نشانگانمورد  رسد گزارش هر      به نظر می   ،است

 بــه صــورت تــوارث بیمــاری. توســط محققــین ضــروری باشــد
  ).3(اتوزومال مغلوب است 

 بـا  ی نوزاد2005 تار در سال نشانگانعدم وجود یا همراهی     
های رادیوس و   ترومبوسیتوپنی کونژنیتال و چسبندگی استخوان    

ــد      ــزارش ش ــنجم گ ــت پ ــادی انگش ــراف غیرع ــار و انح . اولن
ی ترومبوئزیس کاهش تولید پلاکت را در این مـورد          ها آزمون

ــد  ــان دادن ــیتوپنی   . نش ــکلی از ترومبوس ــار ش ــن بیم ــع ای در واق
آمگاکاریوســیتیک کونژنیتــال را نشــان داده اســت ولــی چــون 

 نشـانگان را نـدارد بـه آن       ) عدم رادیـوس  ( ظاهر ارتوپدیک تار  
 شود و پروگنوز ایـن بیمـاری از تـار بـدتر اسـت               تار اطلاق نمی  

)4(.  
Bellver تـــار را در ســـه ماهـــه اول نشـــانگان و همکـــاران 

ــد   ــو گــزارش کردن اســاس ). 5( حــاملگی در حــاملگی ســه قل
در   تـار  نشـانگان مولکولی ترومبوسیتوپنی آمگاکاریوسیتیک و     

  ).6( حال حاضر ناشناخته است
 نشانگان مورد   34 روی   2002ای که در سال       ولی در مطالعه  

 گزارش  22q11مالی کاریوتیپ دلشن     مورد آنو  2تار انجام شد    
اهرات هموراژیک   تار اغلب تظ   نشانگانشیرخواران با   ). 7( شد

فتـه اول و    رت پتشی یا اسهال خونی در ه      به صو در ابتدای تولد    
  ).3( دهند ماه اول نشان می4 موارد در درصد95بیش از 

خـون از   لیتـر     میلـی  20د  در بیمار ما نیز در ابتدای تولد حدو       
عـلاوه بـر عـدم      . ه نازوگاسـتریک برگشـت داده شـد       طریق لول 

فوقانی نیـز    بازوی   بیمار 3ر  وجود استخوان رادیوس دو طرفه د     
 و عـدم وجـود      درصـد 15اه در   اشکال دارد که هـومروس کوت ـ     

 موارد یافت شده و اگر ضایعات اولنـار       درصد  10هورموس در   
مـوارد دوطرفـه     درصـد    90 در   ،داشته باشند  هومروس وجود  یا

در بیمار ما نیز عدم وجود استخوان رادیوس دوطرفه         ). 3(است  
  .هومروس کوتاه دو طرفه وجود داشتو 

 تــار بــا فوکومیلیــای انــدام نشــانگان مــوارد درصــد5-10در 
  ).8( کند فوقانی تظاهر می

 موارد هیپوپلازی اسکاپولا و بـال گردنـی وجـود           درصد15
، سـفالی یـا میکروسـفالی      چانه کوچـک و گـاهی براکـی       . دارد

هـای   کانتـال، استرابیسـم و گـوش        هـای اپـی    چین هیپرتلوریسم،
 مــوارد درصــد10. شــوند رار گرفتــه گــاهی دیــده مــیپــایین قــ

حتـانی در   انـدام ت  هـای    ناهنجـاری . همانژیوم فاسیال وجود دارد   
ــد 40 ــه      درص ــورمیتی، نیم ــامل دف ــه ش ــود دارد ک ــوارد وج م

ــوپلازی زانوهــا، در رفتگــی مفاصــل هیــپ   ــ  دررفتگــی، هیپ  ای
ها، زانوها    های واروس یا والگوس در هیپ      کشکک و چرخش  

درصد 10. وجود تیبیا یا فیبولا هستند    یا پاها، کوتاهی پاها، عدم      
ــا  هــای ناهنجــاریمــوارد   قلبــی از قبیــل نقــص دیــواره بطنــی ی

دهلیـــزی، تترالـــوژی فـــالوت، دکســـتروکاردی وکوردهـــای 
ارد  مـو  درصـد 10وزن پایین هنگـام تولـد در        . تنداکتوپیک هس 

  .دیده شده است
های پایین نیامـده،   گونادال شامل بیضههای  ناهنجاریبیمار  6

هیپوپلازی گونادهـا، رحـم یـک شـاخه، آتـرزی واژن و عـدم               
  .)3( وجود سرویکس داشتند

 ساله بـا  22 نیز علاوه بر موارد فوق یک خانم      2005در سال   
رزی  تار با آمنورۀ اولیه شناخته شد که لاپاراسکوپی آت         نشانگان

این موارد ممکن است شاهدی     . کامل واژن و رحم را نشان داد      
سیســتم اســکلتی و دســتگاه ادراری  در مــورد ارتبــاط بــین نمــو

  .)9( تناسلی باشد
ــین  ــر2004در ســال همچن ــا 8 ی دخت ــار نشــانگان روزه ب  ت

م انسـداد دئودنـوم هـم موجـود بـود و در             ی ـشناخته شد که علا   
  .)10( اهده گردیدعمل جراحی پانکراس حلقوی نیز مش

 تـار بـا آتـرزی مـری و          نشـانگان  یـک مـورد      2005در سال   
حـال یـک مـورد    ه  فیستول تراکئوازوفاژیال گزارش شد که تا ب      

  .)3( دیگر مشابه این گزارش شده بود
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ژنــزی   تــار بــا دیــسنشــانگان یــک مــورد از 2003در ســال 
  .)11( سربلار همراه با اختلالات قلبی و کلیوی گزارش شد

 فــانکونی و دیامونــد  نشــانگان میلوئیــد حــاد در  لــوکمی
 تـار  نشـانگان فـان گـزارش شـده اسـت ولـی تـاکنون در           بلاک

  .)12( گزارش نشده است
ــا 34 و همکـــاران روی Greenhalgh در مطالعـــه  بیمـــار بـ

همه موارد ترومبوسـیتوپنی و     :  نتایج زیر منتشر شد    ،فنوتیپ تار   
هـای انـدام     هنجاریدرصد نا 47. آپلازی رادیال دوطرفه داشتند   

 درصـد 23.  عـدم تحمـل شـیر گـاو داشـتند          درصد47تحتانی و   
  قلبـی داشـتند    های ناهنجاری درصد15های کلیوی و     ناهنجاری

)7(.  
هـای همـراه     ناهنجـاری ای بـر      بنابراین هـر روز دریچـه تـازه       

 نشـانگان شود و لازم است تمامی موارد    تار گشوده می   نشانگان
هــای  جــز یافتــهه مــوردنظر مــا بــدر بیمــار . تــار گــزارش گــردد

های ساعد مورد دیگـری      هماتولوژیک و عدم تشکیل استخوان    
  .از آنومالی شناخته نشد

سازهای  از نظر آزمایشگاهی در آزمایش مغز استخوان پیش       
برخـی   .های میلوئید واریتروئیـد طبیعـی هسـتند         خونساز در رده  

یک سازهای مگاکاریوسیت  گونه رشدی را در پیش     محققین هیچ 
که محققین دیگـری رشـد طبیعـی را در رده            حالی در. اند  نیافته

نظـر مـا نیـز کـاهش       در بیمار مورد   .)3( اند  مگاکاریوسیت یافته 
  .رده مگاکاریوسیت در مغز استخوان مشاهده شد

ــر   ــت زی ــمارش پلاک ــmL50000ش ــد80یش از  در ب  درص
. افتـد   آنمی ثانویه به خونریزی اتفاق مـی      . شود  بیماران یافت می  
 در 20000 و بـالای  درصـد 80 در mL15000لکوسیت بیش از  

گـاهی  . شـود   د دیـده مـی    رمـو  3ر   د 40000 و بـالای     درصد60
  .)3( رسد  میmL100000شمارش لکوسیت بالای 

 و gr/d=Hb 7/10 و mL16700در بیمــار مــا گلبــول ســفید 
یـد کننـده    ی وجـود داشـته اسـت کـه تا         mL 50000پلاکت زیر   

  . تار استانگاننشژیک وم هماتولیعلا
از نظر پروگنوستیک بیشترین خطر خونریزی در اولین سال         

دنبال خونریزی داخل مغـزی یـا       ه  مرگ معمولاً ب  . زندگی است 
اگـر بیمـار در سـال اول زنـدگی بـاقی            . افتد  گوارشی اتفاق می  

در کـل   . یابـد    شمارش پلاکت خودبخودی افـزایش مـی       ،بماند
  ).1( پروگنوز بیمار خوبست

 در هر موردی که استیگماهای اسـکلتی ذکـر شـده            بنابراین
ــد  ــاهده گردی ــوزادان مش ــ،در ن ــر  را ب ــی از نظ  ، CBCی بررس

ای قلبی، گوارشی، ادراری تناسلی در بیمار صورت      ه ناهنجاری
  .یری شودگیرد تا از عوارض غیر قابل برگشت پیشگ

  دانیتشکر و قدر
کنـان  ها الهام دوستی و نصیبه رجبی کار      وسیله از خانم  بدین

  محتــرم واحــد آمــوزش بیمارســتان کودکــان طالقــانی و نیــز از
ــمیمانه       ــری ص ــمعی بص ــد س ــری در واح ــین مطه ــای حس آق
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