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هاي كروموزومي در  به جابجاييخاص توجه لزوم ـ 13؛14معرفي يك خانم با ترانس لوكاسيون 
  مشاوره ژنتيك قبل از بارداري 

  :سردبير محترم
 مـسني كـه بـه منظـور         در اين گزارش به خانواده نسبتاً     

بــه درمانگــاه ژنتيــك بــارداري از مــشاوره ژنتيــك قبــل 
و در  بودنـد   مراجعـه نمـوده     بيمارستان شريعتي تهران    
 و  مشخص شد  خانم   13؛14 1بررسيها ترانس لوكاسيون  

  . نتيجه تشخيص قبل از تولد اشاره خواهد شدنيز به 
با توجه بـه افـزايش سـن ازدواج و بـارداري در ايـران،               
دقت و حوصله در گرفتن شرح حال خانوادگي و ترسيم          

ــجره ــت    ش ــك از اهمي ــشاوره ژنتي ــه در م ــژهنام اي  وي
ويـژه   لـب توجـه همكـاران بـاليني بـه         ج. برخوردار است 

زنان و زايمان و مامايي، داخلي و اطفال بـه          متخصصين  
مــوارد نــادر و ارجــاع آن بــه متخــصص ژنتيــك جهــت  

، از اهـداف اصـلي ايـن         و انجام آزمايشات لازم    مشاوره
  .باشد نوشتار مي

 تتـرين اخـتلالا    از شـايع 2ميوجابجايي متعادل كروموز 
با اين اخـتلال داراي   افراد   .استمي ساختماني   وكروموز

ــاليني معمــولاًبــوده و  كرومــوزوم 45  از نظــر علائــم ب
، 14،  13 3هـاي آكروسـنتريك    كرومـوزوم . طبيعي هستند 

جـايي كرومـوزومي      در معرض ايـن جابـه      22 و   21،  15
تـرين نـوع      شـايع  14؛13تـرانس لوكاسـيون     . قرار دارند 
 21؛22 و   13؛21، در كنـار     Robertsonian هـاي  جابجايي

 45،  دارايافـــراد بـــا جابجـــايي متعـــادل. باشـــند مـــي
 سكانس  5 يا افزايش  4 كاهش معمولاًكه  كروموزوم بوده،   

  لـذا از نظـر بـاليني معمـولاً         رد؛كروموزومي وجـود نـدا    
احتمال مشكلات باروري يا    . و فاقد علامت هستند   طبيعي  

هاي نامتعادل در    خاطر ايجاد گامت   هداشتن فرزند مبتلا ب   
معرفـي شـده   مـورد   .ها وجود دارد ن جابجاييحاملين اي 

 هستند كـه جهـت مـشاوره پـيش از           يزوجدر اين متن،    
                                                 
1- Translocation 
2- Robertsonian translocation 
3- Acrocentric chromosomes 
4- Loss 
5- Gain 

 ساله و به دنبـال يـك        37خانم  .  مراجعه كردند  6بارداري
پـدر وي مبـتلا بـه       . بـود ازدواج غيرفاميلي متولـد شـده       

 و مادر وي مبتلا به هيپرليپيدمي و تيروئيد         2ديابت نوع   
 برادر بوده كـه     4خواهر و    2اي  وي دار . باشد ميندولار  

 شـده   IUFD(7(يك خواهر وي دچار مرگ داخل رحمـي         
خواهر ديگـر وي سـالم بـوده و در ازدواج بـا نـوه               . بود

 برادر  2همچنين  . خاله خود، يك دختر و پسر سالم دارد       
 شـده و بـرادر      IUFDخانم نيز به دليل نامشخص دچار       

. بود كرده   فوتدنبال ايكتر    هگي ب   روز 6-7در  ديگر وي   
 2برادر چهارم سالم بوده و در يـك ازدواج غيرفـاميلي،            

 12در بستگان درجه دوم خانم،      . فرزند دختر سالم دارد   
وجـود دارد كـه علـت آنهـا         نوزادان  مورد سقط يا مرگ     

 عمو و يك عمـه سـالم دارد كـه           دووي  . مشخص نيست 
 پـسر   2دختر و    4 ازدواج با پسر عمه خود       باعمه بيمار   

 فرزند  5يكي از دختران اين عمه در ازدواج فاميلي         . دارد
ــسر وي در    ــك پ ــه ي ــاري    7دارد ك ــا ناهنج ــالگي ب س

 7-6مادرزادي قلبي فوت كرده و پسر ديگر وي در سن           
.  شــده اســتIUFDدچــار مــاهگي بــه دليــل نامــشخص 

دايي وي با فـرد غيرفاميـل       . هاي خانم سالم هستند    خاله
كه علت  باشند    ري مي و داراي مشكل نابارو   ازدواج كرده   

 40 شوهر اين خـانم      .مطرح شده است  آزواسپرمي مرد،   
ســاله و ســالم بــوده و والــدين وي فاميــل دور و ســالم 

 بـرادر دارد كـه يكـي از         2 خواهر سـالم و    4وي  . هستند
 دو.  ماهگي به علت نامشخص فوت كرده است       5آنها در   

چنـد مـورد    .  خاله وي سالم هـستند     سهعمو، يك عمه و     
 بـا علـت     ايشان 2در بستگان درجه    فرزند   مرگ   سقط و 

 G3P3Ab0سـابقة مامـايي   خـانم   . نامشخص ذكر گرديد  
 فرزنـد دوم دختـر      ساله و  18 فرزند اول پسر     داشت كه 

                                                 
6- Preconception genetic counseling 
7- Intrauterine fetal death 

 نامه به سردبير
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فرزنـد سـوم دختـر      . باشـند   هر دو سالم مـي     و ساله   16
طول ايكتر طور ناگهاني با  ه ب پس از تولد روز27 وبوده 

داشـته و    1 پـاچنبري  وزاداين ن ـ . كشيده فوت كرده است   
 بـه دليــل  تحـت درمـان بـا فنوباربيتـال بـوده و احتمـالاً      

معاينه باليني سـن    در  . خونريزي مغزي فوت كرده است    
عـصبي و  وي . بيشتر از سن تقـويمي بـود      خانم  ظاهري  
 و  ابتـدايي وي  تحـصيلات   . بـود ريزش موي سـر     داراي  
ــاتوانداراي  ــفين ــي خفي ــه نظــر  2 ذهن در . ديرســ مــيب
 ديگـري   مـشكل شات به جز كـم خـوني فقـر آهـن            آزماي

  .  و آزمايشات سالم بودهدر معاينشوهر . وجود نداشت
با توجه به مرگ نـوزادي دختـر خـانواده و سـابقه سـه               

و   در بستگان درجه يك خانم و نيـز سـقط          IUFDمورد  
ــاليز    ــستگان درجــه دوم، آن ــان در ب ــرر كودك مــرگ مك

آنـــاليز .  زوجـــين درخواســـت شـــد  3كرومـــوزومي
 امـا خـانم دچـار جابجـايي         ؛كروموزومي آقا سالم بـود    

 )q10:q10) (13;14 (صـورت  هدر تمام سلولها ب    4متعادل
45XY, der در مرحله بعـد، بررسـي كرومـوزومي    . بود

 .ندطبيعي بودآنها نيز والدين خانم انجام شد كه 

، در 5انجـــام آزمايـــشاتدر مـــشاوره ژنتيـــك بعـــد از 
ــدن    ــاردار ش ــرات ب ــصوص خط ــه د(خ ــوابق  ب ــل س لي

 اقـدامات قابـل انجـام و        ) سـن بـالاي خـانم       و خانوادگي
در مراجعـه بعـدي     . ها توضيحات لازم ارائه گرديد     هزينه

لـذا در سـن   . خانواده، حاملگي ناخواسته گزارش گرديـد    
هفتگي، آمنيوسنتز انجـام شـد كـه آنـاليز          5/13 بارداري

سـطح  . گزارش شد طبيعي   و   XY,46كروموزومي جنين   
 مايع آمنيوتيك نيز در محـدوده       AFP(6(وتئين  آلفا فتوپر 

  .طبيعي قرار داشت
 بـا  22 و 21 ، 15، 14،  13هاي آكروسـنتريك     كروموزوم

 RNAهــاي كدكننــده  دارا بــودن تعــداد نــسخه زيــاد ژن

                                                 
1- Club foot 
2- Borderline mental retard 
3- Karyotyping 
4- Balanced translocation 
5- Post test genetic counseling 
6- Alpha fetoprotein 

 در بازوي كوتـاه خـود در معـرض          )rRNA(يبوزومي  ر
ــه ــد   جاب ــرار دارن ــوزومي ق ــايي كروم ــتلال  . ج ــن اخ اي

عنـــوان تركيـــب  هزومي بـــســـاختماني شـــايع كرومـــو
تـرانس لوكاسـيون    . شـود  نيز شناخته مـي    7مريوسانتر
 در  Robertsonianهـاي  ترين نوع جابجـايي   شايع13:14
 در حاليكــه ســاير ؛)مــوارد% 85(باشــد   مــي14؛21كنــار 

اين افراد  ). 1(باشند    نادر مي  21؛22 و   21،13موارد نظير   
  معمـولاً   كروموزوم بوده، ليكن از نظر بـاليني       45داراي  
 در  23/1شـود كـه حـدود        تخمين زده مي  .  هستند طبيعي
 بـراي   1000 در   97/0( حامل جابجايي متعادل     نفر 1000

 باروراين شيوع در مردان نا). 2(باشند ) 13؛14جابجايي 
هـاي متعـادل،     در جابجـايي  . يابـد   برابر افزايش مـي    9به  

 كاهش يا افـزايش سـكانس كرومـوزومي وجـود           معمولاً
در ايـن حـاملين،     . لذا حاملين فاقد علامـت هـستند       رد؛ندا

هاي نامتعادل و لذا حذف يا افزايش        خطر جدي جابجايي  
وجـود   8سكانس كروموزومي در هنگام افتراق ميوتيـك       

 ،ترين تظاهر فنـوتيپي ايـن تـرانس لوكاسـيون          مهم. دارد
. باشـد  ، سـقط و آنوپلوييـدي مـي       )در مـردان   (بارورينا

 افــراد حامــل ايــن تــرانس بــارداريبيــشترين خطــر در 
، )سـندروم پـاتو    (13لوكاسيون شامل سـقط، تريزومـي       

ــوزوم   ــر دو كرومـ ــتن هـ ــتن  14داشـ ــدري و نداشـ  پـ
منجـر  است و لـذا      مادري كه بسيار نادر      14كروموزوم  

در مقـالات چـاپ شـده       . گردد به اختلال تكامل فرزند مي    
ميــزان ســقط ناشــي از كاريوتايــپ    آمــار دقيقــي از  

 13؛14غيرطبيعي در والـدين حامـل تـرانس لوكاسـيون           
  . گزارش نشده است

 9 بـارور احتمال وجـود جابجـايي متعـادل در مـردان نا          
اختلالات ميوتيك و توقف    ). 2(برابر جمعيت عادي است     

ــه اوليگو    ــر ب ــراد منج ــن اف ــوز در اي ــپرمي و آمي زواس
ــوان ناشــايد). 3( گــردد آزواســپرمي مــي ــاروري بت  و ب

جـايي   آزواسپرمي دايي اين خانم را نيز بـا وجـود جابـه           
  . مشابه توجيه نمود

                                                 
7- Centric fusion 
8- Meiotic segregation 
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صورت خانوادگي در بـيش از       هوجود جابجايي متعادل ب   
درگيــري ). 4( گــزارش شــده اســت دو نــسل نيــز نــدرتاً

ماندگي ذهني متوسـط و      سيستم اعصاب مركزي با عقب    
  . اند صرع در برخي موارد گزارش شده

در ايــن نوشــتار بــر مــشكل بــودن مــشاوره ژنتيــك در 
دارا بـودن يـا فقـدان       ها، مـستقل از      حاملين اين جابجايي  

در مطالعـات ايـران،     . گـردد  علامت در والدين تاكيـد مـي      
در موضوع  فقط سه مقاله    نويسنده،  براساس جستجوي   

   شــد فــتايهــاي كرومــوزومي  ســقط مكــرر و جابجــايي
هــاي بــا ســقط  ارد خــانوادهمــو% 10در كمتــر از ). 7-5(

). 5( دوش ـ ميجابجايي متعادل كروموزومي ديده     مكرر،  
 زوج خويــشاوند 115هــاي ســيتوژنتيكي   در بررســي

ايراني، يك مورد اختلال كروموزومي جابجـايي متعـادل         
ه پسر خاله گـزارش شـد     ـ     در يك زوج دختر خاله     13؛14

   ).7 (است
 منظـور    بـه  بـارور در مردان حامل جابجـايي متعـادل نا       

 با توجه به احتمـال      1هاي كمك باروري    استفاده از روش  
ــپرم   ــاد اس ــاد ايج ــوزومي    زي ــتلال كرم ــاي داراي اخ ه

از نامتعادل، توصـيه بـه انجـام تـشخيص ژنتيكـي قبـل              
در بررسـي اسـپرم حـاملين       ). 8( شده اسـت     2گزيني لانه

جابجايي متعادل، وجود عدم تعادل كروموزومي بيش از 
در يك مطالعه بزرگ ). 9 (ه است شد آنوپلوئيدي مشاهده 

هـــاي چينـــي داراي جابجـــايي متعـــادل  خـــانوادهروي 
ــد   در مــوارد جابجــايي 3كرمــوزومي، ميــزان نقــص تول

Robertsonianه استگزارش شد% 9/10 ، غير همولوگ 

)10 .(  
جابجـايي   طور خلاصـه، بـا معرفـي ايـن خـانم داراي            هب

شــود كــه   توصــيه مــي ، Robertsonianغيرهمولــوگ 
مكــاران بــاليني در برخــورد بــا مــوارد ســقط و مــرگ ه

ــوزادان ــت ن ــدون عل ــشخص ب ــود    م ــال وج ــه احتم ، ب
هاي كروموزومي توجـه داشـته و از همكـاري           جابجايي

                                                 
1- Assisted Reproduction 
2- Preimplantation genetic diagnosis 
3- Birth defect 

منـد   متخصصين ژنتيـك جهـت تـشخيص بيمـاري بهـره          
بـودن  حامل  خانمها با احتمال    در موارد بارداري    . گردند

 4پرزهـاي جنينـي   از  برداري    ها، انجام نمونه   اين جابجايي 
. يا آمنيوسنتز و كشت كروموزومي جنين ضرورت دارد       

ــا     ــشاوره ب ــادر و م ــوارد ن ــت م ــر اهمي ــن نوشــتار ب اي
 متخصص ژنتيك تاكيد نموده و اين نوع همكاريها، قطعـاً         

در برقراري پل ارتباطي بين تحقيقـات پايـه و مطالعـات             
  . باليني موثر خواهد بود
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