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یک اختلال ژنتیکی از طریق ایجاد ناهنجاری هایی در فاکتورها و عناصر تعیین کننده صفات و ویژگی 

 های ژنتیکی فرد شامل مولکول های دی ان ای یا ژنوم )توالی ژن ها( ظاهر می شود 

و این ناهنجاری ها به چهار گروه جهش تک ژنی، چندژنی، تغییرات کروموزومی و میتوکندریال تقسیم 

 بندی می شوند

 ای گونه به هستند خاص ژنتیکی اختلال انواع به ابتلا مستعد نژادها برخی که است مشخص محققان بر

.است شده تعیین پیش از ها بیماری این به آنان ابتلای که  

 و هستند ژنتیکی خونی کم نوعی به ابتلا مستعد بیشتر اروپا ای مدیترانه مناطق ساکنان مثال طور به 

 محرک با مقابله برای بدن واکنش حاصل شکل، داسی خونی کم همچون ژنتیکی اختلال انواع از برخی

.است زیست محیط های  

 های گلبول شود می موجب که ژنتیکی جهش نوعی شکل، داسی خونی کم به مبتلا بیماران در واقع در 

.کند می  کمک لاریاما انگل به فرد شدن آلوده خطر رسیدن حداقل به در دهند شکل تغییر خون قرمز  

 اصول ژنتتیک

کروموزوم )تخمک( را به اشتراک می گذارد که در لقاح باهم  32کروموزوم )اسپرم( و زن  32مرد 

(کروموزوم 64ترکیب شده و اولین سلول که کودک را شکل می دهد، تشکیل می دهند)مجموع   
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تخمک همیشه یک   می شوند. یک مجموعه از کروموزوم های اسپرم و تخمک، کروموزوم جنسی نامیده

  کروموز ماده به نام

دارد  (x) 

 اگر جفت کروموزوم هاxxباشند جنین مونث و اگر  xyباشد جنین مذکر است.

نقص مادرزادی، اختلالاتی در ظاهر و عملکرد کودک است. نقص مادرزادی می تواند همان موقع در 

شخص شود، یا حتی در دوران بارداری داده شود، بعدها در زندگی کودک م  اتاق زایمان تشخیص

مشخص شود. صرف نظر از زمان تشخیص دادن نقص مادرزادی، همه ی آن ها بیماری مادرزاد یا 

 اختلال ژنتیکی نامیده می شوند. انواع این بیماری ها شامل موارد زیر هستند

اتی موجب ابتلا جنین و بیماریهایی هستند که نطفه اولیه سالم است اما در طی رشد و نمو جنینی اتفاق

 بیماری آن میشود

تیرویید مادرزادی کاری کم مادرزادی، دیابت سندرم مادرزادی، سرخجه سندرم: مثل  

 

 فقط و نیست چنین صورتیکه در رسد، می جنین به مادر از مادرزادی بیماریهای شود می تصور اشتباه به

رود می بکار آن مورد در ادیمادرز بیماری واژه مبتلاست آن به جنین تولد هنگام چون  

 منجر است ممکن و هستند شدیدتر دیگر برخی اما هستند، خفیف شود می مشاهده که اختلالاتی از بسیاری

. شوند مرگ به  
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 حدود عامل متأسفانه. شوند درمان دارو با توانند می برخی و دارند جراحی به نیاز کودکان از برخی

.است اشناختهن مادرزادی های نقص موارد از  07%  

شوند می تقسیم دسته سه به آنها پیدایش علت به بنا ژنتیک بیماریهای  

 

باشند می نادر که ژنی تک اختلالات  

 بیمارستانها در که کودکانی درصد 8 تا 4 و گیرند می بر در کل طور به را جمعیت درصد دو حدود

هستند درگیر اختلال نوع این با شوند می بستری  

 

ماژور، تالاسمی: شامل هستند شایع ایران در که دسته این بیماریهای  

A و B هموفیلی 

P.K.U از ناشی ذهنی ماندگی عقب و   

باشند می آدرنال غده از ناشی جنسی ابهام و  

  دنیا به اختلالات این با مبتلا بچه مورد هفت زنده نوزاد تولد هزار هر در که کروموزومی اختلالات

آید می  
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شود می معلولیتها دیگر و داون سندرم: مانند ذهنی ماندگیهای عقب :شامل بیماریها این  

50 

 به کروموزومی ناهنجاری یک علت به نیز بارداری اول ماهه سه در خود به خود های سقط از درصد

.آید می وجود  

باشند می دخیل بیماریها این پیدایش در محیطی و ژنتیکی عوامل که چندعاملی بیماریهای  

 

هستند مادرزادی ناهنجاریهای و تکاملی اختلالات: شامل ابیماریه این  

 

گیرند می بر در نیز را اس – ام و دیابت عروق، و قلب بیماریهای: مانند بزرگسالان شایع بیماریهای  

 

است عصبی های لوله نقص جنین، عاملی چند اختلالات شایعترین از یکی  
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 فیبروز کیستیک

 

یبروز کیستیک از اختلالات تک ژنی است.ف  

 

فیبروز کیستیک یک بیماری ارثی است که باعث ایجاد مخاطی چسبنده در ریه ها و دستگاه گوارش می 

 این باعث عفونت ریه و مشکلات هضم غذا می شود. شود.

ربالگری ده غدر انگلستان، اغلب موارد فیبروز کیستیک در هنگام تولد با استفاده از تست غربالگری پر

 نوزادان برداشته می شود.

علائم معمولا در دوران کودکی شروع می شود و از کودک تا کودک تغییر می کند، اما این وضعیت در 

 طول زمان به آرامی بدتر می شود و ریه ها و دستگاه گوارش به طور فزاینده ای آسیب می بینند.

در دسترس است و زندگی آن را آسان تر می کند  درمان برای کمک به کاهش مشکلات ناشی از بیماری

 اما متاسفانه طول عمر کوتاه شده است.

 علائم فیبروز کیستیک

با  چسبنده در ریه ها می تواند مشکلات تنفسی و خطر عفونت ریه را افزایش دهد. وسساخت موک

 گذشت زمان، ریه ها ممکن است به درستی کار کنند.

ه به هضم کمک می کند( را مسدود می کند، که آنزیم ها را به خوردن موکوس همچنین پانکراس )ارگ ک

 غذا در روده متوقف می کند و به هضم کمک می کند.
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این بدان معنی است که اکثر افراد مبتلا به فیبروز کیستیک مواد مغذی را از مواد غذایی به درستی جذب 

 . سوء تغذیه هستند نمی کنند و نیازمند کالری بیشتری برای جلوگیری از

 علائم فیبروز کیستیک عبارتند از:

 تکراری عفونت های قفسه سینه 

 ،برونشکتازی( ییو آسیب به راه های هوا تنگی نفس ، سرفه خفگی( 

 مشکل وزن و رشد 

 زردی 

 یبوست ، اسهال  ، 

 ن است جراحی مورد نیاز باشدانسداد روده در نوزادان نوزاد ممک 

، استخوان های  دیابت افراد مبتلا به این بیماری همچنین می توانند تعدادی از شرایط مرتبط، از جمله

 در مردان و مشکلات کبدی ایجاد کنند. ناباروری ، )پوکی استخوان( نازک و ضعیف

 

هیچ درمان برای فیبروز کیستیک وجود ندارد، اما طیف وسیعی از درمان ها می توانند به کنترل 

 علائم، پیشگیری یا کاهش عوارض کمک کنند و شرایط را برای زندگی آسان تر کنند.

داروهای مختلف برای درمان و جلوگیری  افراد مبتلا به فیبروز کیستیک ممکن است نیاز به مصرف

 از مشکلات ریه داشته باشند.
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فعالیت های جسمی و همچنین استفاده از تکنیک های ترخیص از راه هوا ممکن است توصیه شود 

 برای کمک به پاک کردن مخاط از ریه ها.
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 دیستروفی عضلانی

 

 دیستروفی عضلانی از اختلالات تک ژنی است.

 

( یک گروه از شرایط ژنتیکی ارثی است که به تدریج موجب تضعیف عضلات MDدیستروفی عضلانی )

 می شود و منجر به افزایش سطح ناتوانی می شود.

MD .با تأثیر یک  اغلب وضعیت پیشرونده است که بدان معنی است که در طول زمان بدتر می شود

 گروه خاص از عضلات، قبل از مواجهه با عضلات به طور گسترده ای شروع می شود.

در نهایت روی قلب یا عضلات مورد استفاده برای تنفس تأثیر می گذارند و در این  MDبعضی از انواع 

 صورت این وضعیت تهدید کننده زندگی می شود.

 تواند به مدیریت بسیاری از علائم کمک کند.وجود ندارد، اما درمان می  MDدرمان برای 

MD .ناشی از تغییرات )جهش( در ژن های مسئول ساختار و عملکرد عضلات یک فرد است 

جهش ها موجب تغییر در فیبرهای عضلانی می شوند که با توانایی عملکرد عضلات مواجه می شوند.با 

 گذشت زمان، این باعث افزایش ناتوانی می شود.
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داشته باشید، پزشک  MDاگر سابقه خانوادگی  لب از پدر و مادر فرد به ارث برده می شوند.جهش ها اغ

برای ارزیابی خطر ابتلا به بیماری یا داشتن فرزند  تست ژنتیک و مشاوره شما ممکن است شما را برای

 . راهنمایی کند در دسترس شما و مراجعه به گزینه های MDمبتلا به 

 انواع دیستروفی عضلانی

همه انواع ناتوانی شدید  وجود دارد که هر کدام با نشانه های متفاوت متفاوتند. MDانواع مختلفی از 

 نیستند و بسیاری بر امید به زندگی تاثیر نمی گذارند.

 عبارتند از: MDع رایج تر برخی از انوا

 Duchenne MD -  یکی از رایج ترین و شدیدترین انواع آن است، معمولا در دوران کودکی پسرها

 سالگی خود می رسند 02یا  02افراد با این وضعیت معمولا فقط به  را تحت تاثیر قرار می دهد؛

  نوع  -دیستروفی میوتونیMD .مید به زندگی همیشه تحت تأثیر ا که می تواند در هر سنی توسعه یابد

قرار نگرفته است، اما افرادی که دارای فرم شدید دیستروفی میوتونی هستند ممکن است زندگی خود را 

 کوتاهتر کنند

 facioscapulohumeral MD -  یک نوعMD  است که می تواند در دوران کودکی یا بزرگسالی

  تهدید کننده زندگی نیستآن به آرامی پیشرفت می کند و معمولا توسعه یابد.

 Becker MD -  نزدیک بهMD Duchenne  است، اما بعد از آن در دوران کودکی رشد می کند و

 امید به زندگی به طور معمول تحت تاثیر قرار نمی گیرد کمتر شدید است.

  
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 MD -  گروهی از شرایطی که معمولا در اواخر دوران کودکی یا زودرس دوران کودکی ایجاد 

 برخی از انواع می توانند به سرعت پیشرفت کنند و تهدید کننده حیات باشند، در حالی که  ود؛می ش

 دیگران به آرامی پیشرفت می کنند

 

سن که شرایط  استفاده می شود. MDسیاری از روش های مختلف برای تشخیص انواع مختلف ب

 شوند متفاوت خواهد بود. تشخیص داده می شود بسته به زمانیکه علائم ابتدا شروع به ظاهر می

 تشخیص شامل برخی از یا تمام مراحل زیر است:

 بررسی هر نشانه ای 

  بحث در مورد هر سابقه خانوادگیMD 

 معاینهی جسمی 

 آزمایش خون 

 آزمایش های الکتریکی در اعصاب و عضلات 

 )بیوپسی عضلانی )که نمونه ای از بافت کوچک برای آزمایش خارج می شود 

در صورت لزوم، پزشک  را مشاهده کردید، پزشک خود را ببینید. MDرزندتان علائم اگر پزشک یا ف

 شما ممکن است برای تست های دیگر به بیمارستان مراجعه کند.
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 درمان دیستروفی عضلانی

وجود ندارد، اما طیف وسیعی از درمانها می تواند به اختلالات جسمی و مشکلات  MDدرمان برای 

 این می تواند شامل موارد زیر باشد: احتمالی کمک کند.

  و کمک های فیزیکی فیزیوتراپی از جمله ورزش، -کمک های تحرک 

  برای مقابله با تاثیر عملی و عاطفی  -گروه های پشتیبانیMD 

  اسکولیوز برای اصلاح تغییرات ظاهری، مانند -جراحی 

 برای افزایش قدرت عضلانی، مهارکننده های  استروئید ها داروها مانندACE برای بتا بلوکرها و

 درمان مشکلات قلبی
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 کم خونی فانکونی

 کم خونی فانکونی از اختلالات تک ژنی است.

 

 Fanconi ( FA ) کم خونی

 اگرچه این بیماری  زمینه ساز آسیب دی ان ای میشود

در میان کسانی که  . درک علمی مکانیسم عملکرد طبیعی مغز استخوان و توسعه سرطان را بهبود داده است

 و 09٪ از مبتلایان  اغلب لوسمی میلوئال حاد دارند اکثریت از سرطان رنج میبرند

   شکستگی مغز استخوان

  عدم توانایی تولید سلول های خونی تا سن 09 سالگی است. حدود 09-57٪ افراد دارای نقایص مادرزادی

  اختلالات از پوست، بازوها، سر، چشم ها، کلیه ها و گوش ها و معلولیت های رشدی معمولا کوتاه قد دارند

افراد دارای برخی از انواع مشکلات غدد درون ریز هستند،  ٪57حدود    

درمان با آندروژن ها و عوامل رشد خون )خون( می تواند به طور موقت به آسیب  مغز استخوان کمک کند، 

   علت نقص ژنتیکی در ترمیمDNA است  .اگر اهدا کننده باشد درمان طولانی مدت پیوند مغز استخوان است
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FA  با 

 شکست مغز استخوان،

  تومورهای جامد و اختلالات رشدی مشخص می شود.

 ویژگی های کلاسیک عبارتند از 

 پوست،  دفورمه شدنشعاع غیرواقعی، قد کوتاه، 

 کروسفالی(،)صورت مثلثی، می

 کلیه های غیرطبیعی و کاهش باروری. 

( هیچ یک از یافته های فیزیکی کلاسی ندارند، اما آزمایش شکنندگی ٪03)حدود  FAبسیاری از بیماران  

 وجود داردنشان می دهد که اختلالات کروموزومی  Diepoxybutaneکروموزوم 

 لگی را توسعه می دهند.سا 03مغز استخوان تا سن آسیب از فاکتورهای  ٪03حدود  

و عفونت  احساس خستگی ، ظاهر رنگی کبودی است که بعدا  اولین علامت یک مشکل هماتولوژیک معمولا

  را نشان می دهد.

، بیماران مبتلا به ناهنجاری های  شمارش پلاکتی پایین است ماکروسیتوز معمولا پیش ازاز آنجایی که 

مورد   قرمز عروق کرونر گلبولاندازه گیری حجم متوسط  باید برای فاکتور مادرزادی معمولی مرتبط با

 ارزیابی قرار بگیرند
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 گالاکتوزومی

 گالاکتوزومی از اختلالات تک ژنی است.

نوزادانی که با این شرایط متابولیک قادر به متابولیزم کردن  گالاکتوزمی به معنای "گالاکتوز در خون" است.

 نوع خاصی از قند )گالاکتوز( هستند که عمدتا در شیر مادر، شیر گاو و محصولات لبنی یافت 

توز نمی تواند شکسته شود و هضم شود، در بافت ها و خون در مقدار زیادی تولید هنگامی که گالاک می شوند.

 محصولات جانبی آن نیز در مقادیر زیاد تولید می شود. می شود.

از آنجا که آنها برای بدن مسموم هستند، گالاکتوزمی ممکن است تهدید کننده حیات باشد، اگر به موقع درمان 

 نشود.

 می علائم اولیه گالاکتوز

در صورت مصرف لاکتوز در شیر مادر یا شیر مادر، ممکن است نوزاد در چند روز اول زندگی علائم 

 گالاکتوزمی ایجاد کند.

 این نشانه های اولیه عبارتند از:

 امتناع از خوردن 

 انفجار یا استفراغ 

 قرمزی پوست )زردی( لتارگی 

 آب مروارید 
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، تاخیر در یادگیری و توسعه، و همچنین نقص های گفتاری، حتی اگر کودکان در سن نوجوانی درمان شوند

مسائل خاص و میزان تأخیر از کودک تا کودک متفاوت است، اما ممکن است شامل موارد زیر  رایج هستند.

 باشد:

 ناتوانی های یادگیری 

 تاخیر در یادگیری زبان 

  ارند(اختلال بیان دمشکلات گفتاری شایع است )اکثر کودکان مبتلا به گالاکتوزمی کلاسیک 

 دشواری با مهارت های حرکتی خوب و بد 

 دشواری ریاضی و خواندن 

 اختلالات عصبی 

  مشکل با راه رفتن، تعادل، لرزش حرکتی خوب که بر روی یک اقلیت از کودکان و

 بزرگسالان تأثیر می گذارد.

 )عدم توانایی هماهنگی حرکات داوطلبانه )آتاکسی 

 لرز( انقباض عضلانی غیر مستقیم( 

 .)برآورد نادرست فاصله در فعالیت عضلانی )دیزتریا 
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 شکست تخمدان 

  تقریبا تمام زنان مبتلا به گالاکتوزمیس شدید یا کلاسیک، نارسایی زودرس تخمدان را تشریح

 می کنند 

  گرچه علت دقیق مشخص نشده است، معتقد است که گالاکتوز یا فرآورده های آن ممکن است

اکثر خانم ها به علت این از دست دادن زودرس تخمدان، که در اوایل  اشد.به تخمدان ها سمی ب

 یائسگی شباهت دارند، قادر به داشتن فرزند نیستند.
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 گرانولوماتوزیس

ز اختلالات تک ژنی است.گرانولوماتوزیس ا  

گرانولوماتوز یک اختلال غیر معمول است که باعث التهاب رگ های خونی در بینی، سینوس ها، گلو، 

 ریه ها و کلیه ها می شود.

گرانولوماتوز با پلیانژیت، که قبلا گرانولوماتوز ویگرن نامیده می شود، یکی از گروه های اختلالات رگ 

جریان خون را به برخی از اندام های شما متوقف  اسکولیت شناخته می شود.های خونی است که به نام و

ایجاد کنند که گاهی  granulomasبافت های آسیب دیده ممکن است مناطقی از التهاب را به نام  می کند.

 اوقات بر عملکرد این اندام تاثیر می گذارد.

بدون  ست منجر به بهبود کامل شود.تشخیص زودهنگام و درمان گرانولوماتوز با پولینژیت ممکن ا

 درمان، گرانولوماتوز با پلیانژیت می تواند کشنده باشد.

نشانه ها و علائم گرانولوماتوز با پولانیژیت ممکن است به طور ناگهانی یا بیش از چند ماه ایجاد 

 گلو و ریه ها اولین علائم هشدار دهنده معمولا شامل مناطقی از دستگاه تنفسی مانند سینوس ها،  شود.

وضعیت افراد مبتلا به این بیماری به سرعت در حال افزایش است و اثرات آن بر عروق خونی  می شود.

 و ارگانهایی که از آنها تامین می شود، مانند کلیه ها است.
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 علائم و نشانه های گرانولوماتوز ممکن است شامل موارد زیر باشد:

 خونریزی بینی آلودگی، گرفتگی، عفونت های سینوس و 

 سرفه، گاهی اوقات با خلط خونین 

 ضعف نفس یا خس خس 

 تب 

 خستگی و درد و رنج کلی 

 بی حالی در اندام، انگشتان یا انگشتان شما 

 کاهش وزن 

 )خون در ادرار )هماچوری 

 زخم پوست یا کبودی 

 قرمزی چشم، سوزش یا درد 

 عفونت گوش 
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 عوامل خطر

 ساله تاثیر می گذارد. 56تا  04این اغلب در افراد بین  در هر سنی رخ دهد. گرانولوماتوز با پلیانژیت می تواند

 عوارض جانبی

علاوه بر تأثیرات بینی، گلو و ریه ها، گرانولوماتوز با پولانژیت ممکن است روی پوست، چشم ها، گوش 

 عوارض ممکن است عبارتند از: ها، کلیه ها، قلب و سایر اندام ها تاثیر بگذارد.

 دادن شنوایی از دست 

 آلرژی پوست 

 بیماری قلبی 

 آسیب کلیه 

 از دست دادن ارتفاع در پل بینی )نارس( ناشی از غضروف ضعیف 

 ترومبوز ورید عمقی 
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 بیماری گوچر

 بیماری گوچر از اختلالات تک ژنی است.

نتیجه ایجاد برخی از مواد چرب در ارگان های خاص، به خصوص طحال و کبد شما  بیماری گوچر 

 این باعث می شود که این اندام ها بزرگ شوند و بر عملکرد آنها تاثیر بگذارد. است.

 ی توانند در بافت استخوانی ایجاد شوند، ضعف استخوان و افزایش خطر شکستگی ها.مواد چرب نیز م

 اگر مغز استخوان تحت تاثیر قرار گیرد، می تواند با توانایی خون شما در لخته شدن دخالت کند. 

درمان  یک آنزیم که این مواد چرب را تجزیه می کند، در افراد مبتلا به بیماری گوچله مناسب نیست.

 مولا شامل جایگزینی آنزیم است.مع

  بیشتر در میان یهودیان تبار شرقی و اروپای مرکزی رایج است. راختلال ارثی، بیماری گوچ

 علائم در هر سنی ممکن است ظاهر شود.

 علائم

وجود دارد و علائم و نشانه های بیماری به طور گسترده ای حتی در همان  رانواع مختلفی از بیماری گوچ

 بسیار شایع است. 1نوع  وت است.نوع متفا
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خی از افراد مبتلا به بر خواهر و برادر، حتی دوقلو مشابه، با بیماری می تواند سطوح مختلف از شدت.

 دارای علائم خفیف یا بدون علائم هستند. ربیماری گوچ

 دارای درجه های مختلفی از مشکلات زیر هستند: راکثر افراد مبتلا به بیماری گوچ

 از آنجا که کبد و به خصوص طحال می تواند به طور چشمگیری بزرگ شود،  میشکایت شک 

  بارز استشکم درد شدید 

 .بیماری گوچر می تواند استخوان را تضعیف کند و خطر شکستگی های  ناهنجاری های اسکلتی

 که همچنین می تواند با تامین خون شما در استخوان ها تداخل ایجاد کند،  دردناک را افزایش دهد.

 .می تواند بخشی از استخوان را از بین ببرد 

 ی بیمار کاهش گلبول های قرمز خون )کم خون( می تواند خستگی شدید را ایجاد کند. اختلالات خون

گوچر نیز بر سلول های مسئول لخته شدن تأثیر می گذارد، که می تواند موجب کبودی و خونریزی 

 بینی شود.

ثر می گذارد، که می تواند باعث حرکت غیر طبیعی چشم، سفتی بر مغز ا ربه ندرت، بیماری گوچ

 یک زیرمجموعه نادر از بیماری گوچر در دوران کودکی شروع  عضلات، مشکلات بلع و تشنج شود.

 سال می رسد. 2می شود و معمولا به 
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 عوارض جانبی

 بیماری گوچه می تواند منجر به:

 تاخیر در رشد و بلوغ در کودکان 

 ن و ماماییمشکلات زنا 

 بیماری پارکینسون 

 سرطان هایی مانند میلوما، لوسمی و لنفوم 

 

 

 

www.takbook.com



 دانشنامه  اختلالات  تک ژنی
 

 pg. 40 

 

Reference 

1. Hughes D. Gaucher disease: Pathogenesis, clinical manifestations and 

diagnosis. http://www.uptodate.com/home. Accessed Jan. 6, 2017. 

2. Gaucher disease (Type 1). Genetic Disease Foundation. 

http://www.geneticdiseasefoundation.org/genetic-diseases/gaucher-

disease-type-i/. Accessed Jan. 6, 2017. 

3. Hughes D. Gaucher disease: Initial assessment, monitoring and 

clinical course. http://www.uptodate.com/home. Accessed Jan. 6, 

2017. 

4. Gaucher disease. Merck Manual Professional Version. 

https://www.merckmanuals.com/professional/pediatrics/inherited-

disorders-of-metabolism/gaucher-disease. Accessed Jan. 6, 2017. 

5. National Library of Medicine. Gaucher disease. Genetics Home 

Reference. https://ghr.nlm.nih.gov/condition/gaucher-disease. 

Accessed Jan. 6, 2017. 

6. Hughes D. Gaucher disease: Treatment. 

http://www.uptodate.com/home. Accessed Jan. 6, 2017. 

www.takbook.com



 دانشنامه  اختلالات  تک ژنی
 

 pg. 41 

7. FDA approves new drug to treat a form of Gaucher disease. U.S. Food 

and Drug Administration. 

http://www.fda.gov/NewsEvents/Newsroom/PressAnnouncements/ucm

410585. Accessed Jan. 6, 2017 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

www.takbook.com



 دانشنامه  اختلالات  تک ژنی
 

 pg. 42 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 فصل  هفتم هموفیلی

 

 

www.takbook.com



 دانشنامه  اختلالات  تک ژنی
 

 pg. 43 

 هموفیلی

 هموفیلی از اختلالات تک ژنی است.

این معمولا به ارث  هموفیلی یک بیماری نادر است که بر توانایی خون در لخته شدن تاثیر می گذارد.

 ر افراد آن مرد هستند.برده می شود و اکث

به طور معمول هنگامی که خودتان را برش می دهید، مواد موجود در خون شناخته شده به عنوان عوامل 

این باعث می شود  لخته شدن همراه با گلبول های خون به نام پلاکت ها برای ایجاد چسبندگی خون.

 خونریزی در نهایت پایان یابد.

ن بدان ای هستند، فاکتورهای لخته شدن را ندارند، زیرا باید در خون باشند.افرادی که مبتلا به هموفیلی 

 معنی است که آنها طولانی تر از حد معمول خونریزی می کنند.

 علائم هموفیلی

 علائم هموفیلی، بسته به سطح فاکتورهای لخته شدن، می تواند خفیف تا شدید باشد.

 همچنین خونریزی طولانی مدت نامیده می شود.علائم اصلی خونریزی است که متوقف نمی شود، 

 افراد مبتلا به هموفیلی ممکن است:

 خونریزی بینی که طول می کشد تا متوقف شود 

 خونریزی از زخم های طولانی مدت است 
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 خونریزی لثه 

 پوستی که به راحتی کبود می شود 

 ریزی داخلی(درد و سفتی در اطراف مفصل، مانند آرنج، به علت خونریزی داخل بدن )خون 

 

 افراد مبتلا به کم خطر با هموفیلی ممکن است در داخل جمجمه خود خونریزی کنند.

 علائم این عبارتند از:
 سردرد شدید 

 گردن سفت 

 استفراغ 

 تغییر در وضعیت ذهنی، مانند سردرگمی 

 مشکلات زبان، مانند سخنرانی خشن 

 تغییر در دید، مانند دو چشم انداز 

  و تعادلاز دست دادن هماهنگی 

 فلج برخی یا همه عضلات صورت 
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 این شامل: آزمایشات در دوران بارداری می تواند هموفیلی را در نوزاد تشخیص دهد.

 ( نمونه برداری از ویروس کوریونیCVS) -  یک نمونه کوچک از جفت از رحم حذف می شود و

بارداری، مورد آزمایش قرار می  11-11، معمولا در طول هفته های hemophiliaبرای ژن 

 گیرد.

 بارداری  02-11نمونه ای از مایع آمنیوتیک برای آزمایش، معمولا در طول هفته های  - آمنیوسنتز

 گرفته می شود

،  زایمان زودرس می شود یا سقط جنین باعث مشکلات مانندیک خطر کوچک از این روش ها 

 بنابراین ممکن است بخواهید با پزشک خود در مورد این موضوع صحبت کنید.

معمولا تشخیص را تایید می  آزمایش خون پس از تولد فرزند شما مشکوک باشد، خونریزی اگر

اگر سابقه خانوادگی هموفیلی وجود داشته باشد، خون از بند ناف می تواند در هنگام تولد مورد کند.

 آزمایش قرار گیرد.
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 هیپرکلسترومی 

 هیپرکلسترومی از اختلالات تک ژنی است.

سترول یک ماده چرب شناخته شده به عنوان یک چربی است و برای عملکرد طبیعی بدن حیاتی کل

 این عمدتا توسط کبد ساخته شده است، اما همچنین می تواند در برخی از غذاها یافت شود. است.

 داشتن بیش از حد بالا لیپید در خون )هیپرلیپیدمی( می تواند بر سلامتی شما تأثیر بگذارد.

 کلسترول بالا باعث ایجاد نشانه های بیماری نمی شود، بلکه خطر ابتلا به بیماری های جدی را معمولا

 افزایش می دهد.

 درباره کلسترول

 ، آنها به نام لیپوپروتئین ها.0هنگامی که ترکیب  کلسترول در خون شما توسط پروتئین ها حمل می شود.

 نوع اصلی از لیپوپروتئین عبارتند از: 0

 لیپوپر( وتئین با چگالی بالاHDL) -  ،کلسترول را از سلول ها دور می کند و به کبد منتقل می شود

به  HDLبه همین دلیل،  جایی که آن را به عنوان یک محصول زائد شکسته یا از بدن دفع می کند؛

 عنوان "کلسترول خوب" نامیده می شود، و سطوح بالاتر بهتر است

 ( لیپوپروتئین با چگالی کمLDL) -  کلسترول را به سلول هایی که به آن نیاز دارند انتقال می دهد، اما

اگر کلسترول زیاد برای استفاده در سلول ها وجود داشته باشد، می تواند در دیواره های شریانی ایجاد 

 به عنوان "کلسترول بد" شناخته می شود LDLبه همین علت،  شود و منجر به بیماری شریان ها شود.
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 . شود اندازه گیری آزمایش خون می تواند با - LDLو  HDLهر دو  -لسترول در خون مقدار ک

سطح کلسترول توصیه شده در خون متفاوت است با افرادی که دارای خطر بالاتری از بیماری شریانی 

 هستند.

 شواهد قوی نشان می دهد که کلسترول بالا می تواند خطر ابتلا به:

 )تنگ شدن شریان ها )آترواسکلروز 

 حمله قلبی 

 سکته مغزی 

 ( حمله ایسکمیک گذراTIA) - اغلب به عنوان یک "مینی سکته مغزی" شناخته می شود 

 ( بیماری شریانی محیطیPAD) 

اره شریان ایجاد کند، جریان خون را به قلب، مغز و این به این دلیل است که کلسترول می تواند در دیو

 در جایی در بدن شما را افزایش می دهد. لخته شدن خون همچنین خطر بقیه بدن شما محدود می کند.

نیز افزایش می یابد زیرا میزان کلسترول خون شما افزایش می  عروقی شما بیماری قلبی خطر ابتلا به

(  نآنژی این امر می تواند درد در قفسه سینه یا بازوی شما را در هنگام استرس یا فعالیت بدنی ) یابد.

 ایجاد کند.
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ه بیماری های قلبی یا سکته مغزی را افزایش دهند اگر بسیاری از عوامل می توانند احتمال ابتلا ب

 شما کلسترول بالا دارید.

 این شامل:

 چربی اشباع شده به ویژه، خوردن سطح بالای - یک رژیم غذایی نامناسب 

 یک ماده شیمیایی که در سیگارهای آکرولین یافت می شود  - ر کشیدنسیگاHDL  کلسترول را از

 طریق رسوبات چربی به کبد متوقف می کند و منجر به تنگ شدن شریان ها )آترواسکلروز(

 فشار خون بالا )فشار خون بالا( یا دیابت داشتن 

 بیماری قلبی یا سکته مغزی داشتن سابقه خانوادگی 

خانوادگی وجود دارد که می تواند  hypercholesteroleemiaهمچنین یک وضعیت ارثی به نام 

 باعث ایجاد کلسترول بالا حتی در افرادی که سالم باشند.
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هانتر بیماری   

است. تک ژنی  هانتر از اختلالاتبیماری   

 

ا که از آنج یک اختلال ژنتیکی بسیار ناچیز و ناشی از یک آنزیم گمشده یا ناکارآمد است.هانتر  سندرم 

 بدن آنزیم کافی برای تجزیه مولکول های پیچیده خاصی ندارد، مولکول ها در مقادیر مضر ایجاد می کنند.

در سندرم هانتر، ایجاد مقدار زیادی از این مواد مضر در نهایت باعث آسیب دائمی و پیشرفته ای که بر 

 روی ظاهر، رشد ذهنی، عملکرد اندام و توانایی های جسمی تاثیر می گذارد.

این به طور عمده در پسران اتفاق می افتد، گرچه  ماه ظاهر می شود. 11سندرم هانتر در کودکان زیر 

 ار به ندرت در دختران دیده می شود.بسی

 شامل مدیریت علائم و عوارض است. Hunterدرمان سندرم  هیچ درمان برای سندرم هانتر وجود ندارد.
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 نشانه ها و علائم ممکن است عبارتند از:

 ( سر بزرگmacrocephaly) 

 ضخامت لب ها 

 بینی های بینی و نازک های فشرده 

 زبان پیشانی 

 کننده صدای عمیق و خیره 

 اندازه و شکل غیر طبیعی استخوان و سایر ناهنجاری های اسکلتی 

 شکم اعصاب، به عنوان یک نتیجه از اعضای داخلی بزرگ است 

 اسهال 

 رشد پوست سفید، شبیه سنگریزه است 

 سختی مشترک 

 رفتار پرخاشگرانه 

 رشد ناگهانی 

 توسعه تاخیری، مانند راه رفتن یا صحبت کردن در اواخر 
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 علل

هنگامی که یک کروموزوم معیوب از مادر کودک به ارث برده می شود، سندرم شکارچی ایجاد می 

از آنجا که این کروموزوم معیوب، آنزیم مورد نیاز برای شکستن مولکول های شکر پیچیده، از  شود.

 دست رفته یا ناکارآمد است.

 ر سلول، خون و بافت همبند جمع آوری بدون این آنزیم، مقدار زیادی از این مولکول های شکر پیچیده د

 دی شود، باعث آسیب دائمی و پیشرفته می شوم

 عوارض جانبی

عوارض ممکن  با توجه به نوع و شدت بیماری ممکن است عوارض مختلفی با سندرم هانتر رخ دهد.

 است بر ریه ها، قلب، مفاصل، بافت همبند و مغز و سیستم عصبی تاثیر بگذارد.

 عوارض تنفسی

ان بزرگ، لثه های ضخیم شده و ضخیم شدن قسمت های بینی و ضربدری )تراشه( دشوار زب

 کودکان اغلب دارای عفونت گوش و سینوس مزمن، عفونت تنفسی و پنومونی هستند. است.

آپنه خواب، وضعیتی که تنفس در طول خواب متوقف می شود اغلب به علت تنگی مجرای هوایی وجود 

 دارد.
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 عوارض قلبی

در نتیجه، قلب و سایر  شدن بافت های قلب می تواند باعث توقف نامناسب دریچه های قلب شود. ضخیم

با پیشرفت بیماری، این بیماری ها اغلب بدتر می  قسمتهای بدن خون را به طور موثر دریافت نمی کنند.

 شوند و به طور معمول نارسایی قلبی را ایجاد می کنند.

این  ( و سایر عروق خونی شود.coarctationند باعث کاهش آئورت )ضخیم شدن بافت همچنین می توا

به نوبه خود می تواند منجر به فشار خون بالا )فشار خون بالا( و تنگ شدن شریان ها در ریه ها )فشار 

 خون ریوی( شود.

 عوارض بافت اسکلتی و مفاصل

لات در استخوان ها، مفاصل و ذخیره سازی مولکول های شکر ذخیره نشده در بافت همبندی باعث اختلا

رباط ها می شود.این باعث می شود که رشد کودک شما باعث درد و بدشکلی های فیزیکی شود و باعث 

 شود که او حرکت کند.

کودک  اگر استحکام اتصال ناشی از تورم بافتهای مفصلی مفصلی و اختلالات غضروف و استخوان است.

 متر حرکت می کند، که می تواند به سختی و درد بیشتر منجر شود.شما در معرض درد باشد، احتمالا او ک

گروهی از اختلالات که معمولا در استخوان افراد مبتلا به سندرم هانتر مشاهده می شود، چندکاره 

کودکان با این ناهنجاری ها می توانند مهره ها و ستون فقرات )کیفسكلیوزیس(،  دیزوستوز نامیده می شود.

 وها، انگشتان، پاها و لگن های ناحیه ای ایجاد كنند.دنده ها، باز
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این عوارض باعث می شود  جمجمه آنها ممکن است با فشار بالا و یا با فیوز بالا آنها را با هم مخلوط کنند.

مکن کسانی که با موارد خفیف تر م بسیاری از افراد مبتلا به سندرم هانتر به طور غیر طبیعی کوتاه شوند.

 نرمال یا نزدیک به نرمال برسند. است به سطح

فتق وجود دارد وقتی که بافت نرم، معمولا بخشی از  فتق )درشت و بند ناف( در سندرم هانتر رایج هستند.

 روده، از طریق یک نقطه ضعف یا پریش در دیواره شکمی پایین شکم می کند.

اولین علائم این اختلال  فتق ناشی از سندرم هانتر می تواند بسیار بزرگ باشد و اغلب یکی از

( ممکن است فشار داخل شکم را افزایش دهد و hepatosplenomegalyافزایش کبد و طحال ) است.

 فتق را ایجاد کند.

 عوارض سیستم مغزی و عصبی

انواع مختلف عوارض عصبی ممکن است در کودکان مبتلا به سندرم هانتر وجود داشته باشد و همچنان 

 ادامه یابد.

ار فش بسیاری از مشکلات عصبی ناشی از ایجاد مایعات اضافی در مغز کودک شما )هیدروسفالی( است.

از این مایعات می تواند باعث مشکلات دیگری شود که ممکن است چشم ها، گوش ها و سایر اندام های 

یر شنوایی و تغیحسی کودک شما را تحت تاثیر قرار دهد که می تواند سردرد شدید، اختلال در بینایی یا 

 وضعیت ذهنی کودک شما باشد.

کودک شما همچنین ممکن است شرایطی را ایجاد کند که در آن غشاهای اطراف نخاع ممکن است ضخیم 

جه، در نتی این باعث فشار و فشردگی بالای نخاع می شود. و زخمی شوند )پیکیمنژیت خونی دهانه رحم(.
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ود ایجاد کند و به تدریج تضعیف شود و کمتر از لحاظ کودک شما ممکن است خستگی را در پاهای خ

 جسمی فعال شود.

اختلالات دیگر مانند سندرم تونل کارپال می تواند منجر به فشرده سازی عصبی شود که به علت 

 ناهنجاری های استخوانی و ذخیره سازی مولکول های قندی پیچیده در بافت ها اتفاق می افتد.

اغلب اوقات رشد  ان با موارد شدیدتری از سندرم هانتر می تواند رشد کند.رفتار غیر طبیعی در کودک

سالگی تحت تاثیر قرار می گیرد. بعضی از کودکان بیش فعال هستند و با  5ذهنی فرزند شما بین دو تا 

فرزند شما نیز ممکن است به شدت رفتار کند و ظاهرا  توجه به دستورالعمل های ذکر شده مشکلی ندارند.

از آنجائیکه عملکرد کلی فیزیکی کودک کاهش می یابد، این مشکلات رفتاری  ر به درک خطر نیست.قاد

 کمتر شدید می شود.

 تشنج ممکن است در کودکان مبتلا به سندرم هانتر رخ دهد.
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دهم  بیماری هانتیگتونفصل   
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هانتیگتونبیماری   

هانتیگتون از اختلالات تک ژنی است.بیماری   

 

بیماری هانتینگتون یک بیماری ارثی است که باعث تخریب پیشرفته )دژنراسیون( سلول های عصبی در 

بیماری هانتینگتون دارای تأثیر گسترده ای بر توانایی های فردی فرد است و معمولا در مغز می شود.

 حرکات حرکتی، تفکر )شناختی( و اختلالات روانی رخ می دهد.

اما بیماری  سالگی خود دارند. 04یا  04اکثر افراد مبتلا به بیماری هانتینگتون علائم و نشانه ها را در 

 در زندگی ظاهر شود.ممکن است زودتر یا بعدا 

سالگی رشد می کند، این بیماری به نام بیماری هانتینگتون نوجوان  24هنگامی که این بیماری پیش از سن 

 ظهور زودتر از این بیماری اغلب به مجموعه ای از علائم مختلف و پیشرفت بیماری می انجامد. است.

داروها برای کمک به درمان علائم بیماری هانتینگتون در دسترس هستند، اما درمان ها نمی توانند مانع از 

 کاهش فیزیکی، روانی و رفتاری مرتبط با این بیماری شوند.
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 علائم

بیماری هانتینگتون معمولا باعث اختلالات حرکتی، شناختی و روانی می شود با طیف وسیعی از علائم و 

در طول دوره بیماری،  کدام علایم به نظر می رسد در ابتدا بسیار متفاوت از افراد متاثر است. ها.نشانه 

 برخی از اختلالات به نظر می رسد که غالب تر و یا تاثیر بیشتری بر توانایی های عملکردی داشته باشند.

 اختلالات حرکتی

ل مشکلات حرکتی ناخواسته و اختلالات در اختلالات حرکتی همراه با بیماری هانتینگتون می تواند شام

 حرکات داوطلبانه مانند:

 ( حرکات ناخوشایند حرکات تند و تیزchorea) 

 )مشکلات عضلانی مانند سفتی یا انقباض عضلانی )دیستونی 

 حرکت های آهسته یا غیر طبیعی 

 راه رفتن، استقامت و تعادل ناکافی 

 دشواری تولید فیزیکی سخنرانی یا بلعیدن 

ممکن است تأثیر بیشتری بر توانایی فرد برای  -به جای حرکات ناخواسته  -لال در حرکات داوطلبانه اخت

 کار، انجام فعالیت های روزانه، ارتباط برقرار کردن و مستقل بودن داشته باشد.
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 اختلالات شناختی

 اختلالات شناختی که اغلب با بیماری هانتینگتون مرتبط می شوند عبارتند از:

 سازماندهی دشواری، اولویت دادن یا تمرکز بر روی وظایف 

 ( فقدان انعطاف پذیری یا تمایل به گیر دادن به یک فکر، رفتار یا عملperseverance) 

 فقدان کنترل ضربه ای که می تواند منجر به انفجار، اقدام بدون تفکر و جنایات جنسی شود 

 عدم آگاهی از رفتار و توانایی های خود 

 ن در پردازش افکار یا یافتن کلماتکند شد 

 دشواری در یادگیری اطلاعات جدید 

 اختلالات روانی

به دریافت  این فقط یک واکنش شایعترین اختلال روانپزشکی مرتبط با بیماری هانتینگتون، افسردگی است.

در عوض، افسردگی به نظر می رسد به علت آسیب مغز و تغییرات  تشخیص بیماری هانتینگتون نیست.

 نشانه ها و علائم ممکن است عبارتند از: بعدی در عملکرد مغز اتفاق می افتد.

 احساس تحریک پذیری، غم و اندوه یا بی تفاوتی 

 خروج اجتماعی 

 بیخوابی 
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 خستگی و از دست دادن انرژی 

 افکار مکرر مرگ، مرگ و یا خودکشی 

 ختلالات روانپزشکی رایج عبارتند از:سایر ا

 وضعیتی که با افکار مکرر، مزاحم و رفتارهای تکراری مشخص می  - اجباری-اختلال وسواسی

 شود

 ،که می تواند خلق و خوی زیاد، بیش فعالی، رفتار تکانشی و عزت نفس را افزایش دهد مانیا 

 وضعیتی با وقایع متناوب افسردگی و شیدایی - اختلال دوقطبی 

علاوه بر علائم فوق، کاهش وزن در افرادی که دارای بیماری هانتینگتون هستند، به ویژه در حال 

 پیشرفت است.

 عوارض جانبی

پس از شروع بیماری هانتینگتون، توانایی های عملکردی یک فرد به تدریج در طول زمان بدتر می 

تا  14زمان وقوع بیماری تا مرگ معمولا حدود  میزان پیشرفت و طول مدت بیماری متفاوت است. شود.

 سال پس از علائم ایجاد می شود. 14بیماری هانتینگتون نوجوانان معمولا در عرض  سال است. 04

رخی ب افسردگی بالینی همراه با بیماری هانتینگتون ممکن است خطر ابتلا به خودکشی را افزایش دهد.

تحقیقات نشان می دهد که خطر ابتلا به خودکشی قبل از اینکه تشخیص داده شود و در مراحل میانی 

 بیماری زمانی اتفاق می افتد که فرد شروع به از دست دادن استقلال می کند.
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های  تدر نهایت، فرد مبتلا به بیماری هانتینگتون نیاز به کمک به تمام فعالیت های زندگی روزانه و مراقب

ا این ب به زودی در این بیماری، احتمالا به تخت بستگی دارد و قادر به صحبت کردن نیست. روزانه دارد.

 حال، او عموما قادر به درک زبان و آگاهی از خانواده و دوستان است

 

 

 

 

 

 

www.takbook.com



 دانشنامه  اختلالات  تک ژنی
 

 pg. 69 

 

References 

1. Ferri FF. Huntington's disease. In: Ferri's Clinical Advisor 2017. 

Philadelphia, Pa.: Elsevier; 2417. https://www.clinicalkey.com. 

Accessed Feb. 24, 2017. 

2. Dayalu P, et al. Huntington disease: Pathogenesis and treatment. 

Neurologic Clinics. 2015;33:1. 

3. Huntington's disease: Hope through research. National Institute of 

Neurological Disorders and Stroke. 

https://www.ninds.nih.gov/Disorders/Patient-Caregiver-

Education/Hope-Through-Research/Huntingtons-Disease-Hope-

Through. Accessed Feb. 24, 2017. 

4. A physician's guide to the management of Huntington's disease. 

Huntington's Disease Society of America. 

http://hdsa.org/shop/publications/. Accessed Feb. 24, 2017. 

5. National Library of Medicine. Huntington disease. Genetics Home 

Reference. https://ghr.nlm.nih.gov/condition/huntington-disease. 

Accessed Feb. 24, 2017. 

www.takbook.com

https://www.mayoclinic.org/diseases-conditions/huntingtons-disease/symptoms-causes/syc-20356117#!


 دانشنامه  اختلالات  تک ژنی
 

 pg. 70 

6. Suchowersky O. Huntington disease: Clinical features and diagnosis. 

http://www.uptodate.com/home. Accessed Feb. 24, 2017. 

7. Suchowersky O. Huntington disease: Management. 

http://www.uptodate.com/home. Accessed Feb. 24, 2017. 

8. Riggin EA. Allscripts EPSi. Mayo Clinic, Rochester, Minn. Jan. 6, 2017. 

9. Knopman DS (expert opinion). Mayo Clinic, Rochester, Minn. Mar. 5, 

2017. 

 

www.takbook.com


