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 فْزعت

 یپششک علن ثز آى زیتأث ٍ کیصًت رچِیتبر: 1 فظل

 تَارث یهَلکَل ٍ یعلَل اعبط: 2 فظل

 یعلَل نیتقغ ٍ ّب کزٍهَسٍم: 3 فظل

 یوبریث عبهل یّب صى ییشٌبعب ثب یصً تک یّب یوبریث علت کشف: 4 فظل

 یصً تک یّب یوبریث ضیتشر یثزا یشگبّیآسهب یّب کیتکٌ: 5 فظل

 تَارث یالگَّب: 6 فظل

 تیجوع ٍ یهحبعجبت کیصًت: 7 فظل

 ذطز ی هحبعجِ: 8 فظل

 فظل ًْن: صًتیک تکَیي

 کی زر ثیوبریْبی شبیع، پلی صًی ٍ چٌسعبهلیفظل زّن: عَاهل صًتی

 بسزّن: غزثبلگزی ثیوبری ّبی صًتیکیفظل ی

 ّوَگلَثیي ٍ ّوَگلَثیٌَپبتی ّب فظل زٍاسزّن:

  ًََصًتیکفظل عیشزّن: ایو

 تیک عزطبىفظل چْبرزّن: اعبط صًتیکی عزطبى ٍ صً

 ی شرظی ٍ زرهبى ثیوبری ّبی صًتیکیفظل پبًشزّن: علن فبرهبکَصًتیک، پششک

 ًبٌّجبری ّبی هبزرسازی، عٌسرم ّبی ثسشکلی ٍ ًبتَاًی زر یبزگیزی فظل شبًشزّن:

  فظل ّفسّن: ثیوبری ّبی کزٍهَسٍهی

 : ًقبیض هبزرسازی هتبثَلیغوی18فظل 

 : ثیوبری ّبی تک صًی اطلی19فظل 

 یسهثل ٍ آسهبیش ّبی تشریض پیش اس تَلسفظل ثیغتن: صًتیک تَل

 ٍ یکن: هشبٍرُ صًتیک فظل ثیغت

  ذلاقی ٍ قبًًَی زر صًتیک پششکیفظل ثیغت ٍ زٍم : هَارز ا
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 فصل نهم: ژنتیک تکوین

حبٖٝٚی)ؾ٦ ٝب٦٧ ا٣ٗ حبٖٝٚی( یِ ا١ؿبٟ ٍبث٘ سكریم اؾز. اّظط آ١چ٦ ٦ّ ٝب زض ٤ٝضز  12یِ ػ٢ی٠ دؽ اظ حس٣ز ٧يش٦ 

٤١ٛ ث٦ ٝب ذیٚی ىطآی٢س٧بی ٤ْٙ٤ٝٙی ٝی زا١یٜ ث٦ ع٤ض اػش٢بة ١بدصیطی اظ ٝغبٙق٦ ٝسٗ ٧بی حی٤ا١ی ث٦ ذه٤ل ٤ٝـ)٦ّ اظ ٙحبػ غ

 ١عزیِ ٝی ثبقس(، ث٦ زؾز آٝس٥ ا١س.

(. عی ٝطح٦ٚ دیف 9-1ظ١سٕی دیف اظ س٤ٙس ضا ٝی س٤اٟ ث٦ ؾ٦ ٝطح٦ٚ انٚی سَؿیٜ ّطز: دیف ض٣یب١ی، ض٣یب١ی ٣ ػ٢ی٢ی)ػس٣ٗ 

ی ثبقس ٝ (Bilaminar disk)ض٣یب١ی ٝؼ٤ٞف٦ ٤ّچْی اظ ؾ٤ٚٗ ٧ب ٍبث٘ سكریم ا١س. زض اثشسا ث٦ ن٤ضر یِ زیؿِ ز٣ لای٦ ای

 آیس.زض ٝی (trilaminar disc)ؾذؽ ث٦ ن٤ضر یِ نيح٦ ؾ٦ لای٦ یب 

 ٍقبیع اطلی زر تکَیي یک ًَساز اًغبًی 9-1جسٍل 

 هزحلِ
سهبى پظ اس 

 لقبح

 طَل ثسى

 رٍیبى / جٌیي

 پیش رٍیبًی

 ا٣ٙی٠ سَؿیٜ ؾ٤ٚٙی

 ظی٤ٖر ث٦ حيط٥ ضحٞی ٝی ضؾس

 لا٦١ ٕعی٢ی

 سكْی٘ زیؿِ ز٣لای٦

 زذشط٧بٙی١٤یعاؾی٤ٟ زض 

 سكْی٘ زیؿِ ؾ٦ لای٦ ٣ قیبض ا٣ٙی٦

 هزحلِ رٍیبًی

 اضٕب٤١غ١ع )ا١ساٛ ظائی(

سكْی٘ ٝنع، ع٢بة ١ربفی ٣ ا٣ٙی٠ فلائٜ 

ٍٚت ٣ ػ٤ا٦١ ٧بی زؾز ٣ دب ث٦ ؾطفز ضقس 

٧ب ٣ ضی٦ قط٣ؿ ث٦ س٤ْی٠ ٝی ّطز٥ ٣ ض٣ز٥

 ٢٢ّس.

٧ب، ّجس، ّٚی٦ ٧ب ٣ ا١ٖكشبٟ ؽب٧ط قس٥، ٤ٕـ

ثؿش٦ قس٥ ٣  فضلار سكْی٘ ٝی ق١٤س ّبٛ

 ٝيبن٘ قْ٘ ٝی ٕیط١س

 ق٤ز.سٞبیع ػ٢ؿیشی سَطیجبً ّبٝ٘ ٝی

 هزحلِ جٌیٌی

 ق١٤سحطّبر ػ٢ی٢ی حؽ ٝی

٧بی دِٚ ٧ب ثبظ قس٥، ػ٢ی٠ ثب ِّٞ ٝطاٍجز

 

 ؾبفز 30

 ض٣ظ 4

 ض٣ظ 6-5

 ض٣ظ 12

 ض٣ظ 16

 ض٣ظ 19

 

 

 ٧يش٦ 8-4

 ٧يش٦ 4

 ٧يش٦ 6

 

 ٧يش٦ 8

 

 ٧يش٦ 10

 ٧يش٦ 12
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 ٣یػ٥ ظ١س٥ ٝی ٝب١س

اىعایف ٣ظٟ ؾطیـ ث٦ زٙی٘ ضقس ٣ ا١جبقش٦ 

 ٧بقسٟ چطثی ٧ٞعٝبٟ ثب ث٤ٚك ضی٦

 ٧يش٦ 18-16

 ٧يش٦ 26-24

 

 ٧يش٦ 38-28

 

Cm20 

Cm35 

 

Cm50-40 

 

 

سؼٞقبر ؾ٤ٚٙی ٣ سٞبیع زیؿشبٗ ایؼبز ٝی ق١٤س ٣  –قْٞی ٣ دط٣ّؿی٤ٞ  –ذٚيی، دكشی  –عی ٝطح٦ٚ ض٣یب١ی ٝح٤ض٧بی ٍساٝی 

 ّكس.٧يش٦ ع٤ٗ ٝی 38ٕطزز. ث٦ ع٤ض ٝش٤ؾظ ای٠ ىطآی٢س ذبضً اٙقبز٥ سَطیجبً ٢ٝؼط ث٦ سكْی٘ ثبىز ٣ ا١ساٛ ٝی

 لقبح ٍ گبعتزٍلاعیَى

 س٤ا٢١س ث٦ ػبیٖب٥ َٙبح ثطؾ٢س. اظ ای٠ سقسازٝیٚی٤ٟ اؾذطٛ ض٧ب قس٥ زض ٝؼطای ٣اغٟ ظٟ، س٨٢ب چ٢س نس اؾذطٛ ٝی 200سب  100اظ 

 Zona)٣ ؾذؽ اظ ظ١٣ب د٤ٚؾیسا  (Corona radiate)ق٤ز ٦ّ اثشسا اظ لای٦ ٤ّض١٣ب ضازیبسب ٝق٤ٞلاً ىَظ یِ اؾذطٛ ٤ٝىٌ ٝی

pellucid) ٢ّس. اـ ضا ّبٝ٘ ٝیٕصقش٦ ٣ زض ٨١بیز اظ مكبء ؾ٤ٚٙی ا٣٣ؾیز فج٤ض ٢ّس، ٧ٞعٝبٟ ا٣٣ؾیز ز٣ٝی٠ سَؿیٜ ٝی٤ظی 

)یب ٧ٞبٟ ثبظ DNAثبق٢س ٦ّ ثب سنییطار ٕؿشطز٥ ا٧٤ٖٙبی ٝشیلاؾی٤ٟ ای ٝیكی ز٣ ز٣ض٥س٤ْی٠ ثؿیبض ا٣ٙی٦ ض٣یب١ی ٣ ؾ٤ٚٗ ظای

-ثبٙل ٝی (primordial germ cells)٧بی ظایكی ا٣ٙی٦ ق١٤س ث٦ ع٤ض ّٚی ظٝبٟ ٦ّ ؾ٤ٚٗغ١شیْی( ٝكرم ٝیضیعی ادیثط١ب٦ٝ

ٝشیلاؾی٤ٟ ّبی گذاریًشبىزض ای٠ ظٝبٟ ثیكشطی٠ ق١٤س ٣ ٝشی٦ٚ ٝی (de novo)ظائی، اظ ٤١ ٕطز١س زٝشی٦ٚ قس٥ ٣ ؾذؽ عی ٕبٝز

DNA ٧بی ٝشی٘ ضا اظ ٕصاضیاىشس. ا٣٣ؾیز ث٦ ؾطفز ١كبٟٕطز١س. دؽ اظ َٙبح ز٣ٝی٠ ٤ٝع سنیطار اسيبً ٝیایؼبز ٝیDNA 

-یطىقبٗق٤ز. زض َٝبث٘ غ٤١ٛ ٝبزضی ث٦ ع٤ض م٢ّس ٦ّ ٤ٝػت س٢ؾیٜ ٝؼسز ؾبفز ٢ّشطٙی س٤ْی٠ زض ١َغ٦ آمبظ ٝیاؾذطٛ حصه ٝی

 de)٢٢ّس. ٤ٝع ؾ٤ٛ ٝشیلاؾی٤ٟ اظ ٤١ ٕصاضی زض َٝبث٘ زٝشیلاؾی٤ٟ َٝب٣ٝز ٝیق٤ز ث٦ ع٤ضی ٦ّ فلائٜ ١كبٟسطی، زٝشی٦ٚ ٝی

novo)  ٟا٤ٖٙی ٝشیلاؾی٤DNA ٧بی ٝرشٚو ٝشیلاؾی٤ٟ، ظٝب١ی ٢ّس. ای٠ حبٙزٕعی٢ی، ایؼبز ٝیؾ٤ٚٗ ؾ٤ٝبسیْی ضا دؽ اظ لا٦١

 ٢٢ّس.٧ب ىقبٗ ثبق٢س)یب ثیبٟ ق١٤س( ِّٞ ٝیٕیط١س ث٦ س٢ؾیٜ ای٦ْ٢ ّساٛ غٟٜ ٍطاض ٝی٦ّ ز٣ غ٤١ٛ ٝشيب٣ر زض ٢ّبض ٧

ؾبفز چ٨بض ؾ٤ٚٗ  40ؾبفز ز٣ ؾ٤ٚٗ، زض  30ق٤ز ٦ّ زض ٝسر سرِٞ َٙبح یبىش٦ یب ظی٤ٖر ٣اضز یِ ؾطی سَؿیٞبر ٝیش٤ظی ٝی

ق٤ز. ١ْش٦ ٨ٜٝ زض س٤ْی٠ زض سٞبٛ ٤ز( ایؼبز ٝیقؾ٤ٚٗ)٦ّ زض ای٠ ٝطح٦ٚ ث٦ ف٤٢اٟ ٤ٝض٣لا ق٢بذش٦ ٝی 16سب  ٣12 زض ؾ٦ ض٣ظ 

 ٧بی ؾ٤ٚٙی اؾز.زض٣ٟ ٕط٥٣ (polarily)ٝطاح٘، ٣ػ٤ز ٍغجیز 

قس٥ ٦ّ زاضای یِ س٤ز٥ ؾ٤ٚٙی یب اٝیطی٤ثلاؾز  (blastocyst)ثلاعتَعیغتسَؿیٜ ؾ٤ٚٙی ثقسی ٢ٝؼط ث٦ سكْی٘ 

(embryoblast) تزٍفَثلاعتی یب ق٤ز ٣ یِ لای٦ ؾ٤ٚٗ ذبضػاؾز ٦ّ ث٦ ض٣یبٟ سجسی٘ ٝی(trophoblast) ثبقس ٦ّ ػيز ٝی

ای سحز ف٤٢اٟ ای ٣ ؾذؽ ؾ٦ لای٢ّ٦س. ىطآی٢س سجسی٘ س٤ز٥ ؾ٤ٚٙی زاذٚی زض اثشسا ث٦ یِ نيح٦ ز٣ لای٦ضا ایؼبز ٝی

 ز٧س.٧بی ز٣ٛ ٣ ا٣اذط ٧يش٦ ؾ٤ٛ حبٖٝٚی ضخ ٝیق٤ز ٣ ثی٠ ٧يش٦ق٢بذش٦ ٝی (gastrulation)گبعتزٍلاعیَى

اکتَزرهی، هشٍزرهی ٍ ای ؾبذشبض٧بی ٧بی ظایكی زیؿِ ؾ٦ لای٦حبٖٝٚی، قْ٘ ثسٟ ایؼبز قس٥. لای٦ ٣8  4 ثی٠ ٧يش٦ ٧بی

٧بی ثب ٢ٝكبء ؾشیل فهجی ٝظ٘ ٤١ض٣ىیجطی٤ٝبس٤ظ ٕب٧ی ث٦ ف٤٢اٟ ٧بی زضثطٕیط١س٥ ؾ٢٢ّٗ٤ٚس. ثیٞبضیضا ایؼبز ٝی اًسٍزرهی

-حبٖٝٚی ث٦ ف٤٢اٟ ز٣ض٥ ا١ساٛ ٣8  ٧4بی ق١٤س. ای٠ ز٣ض٥ ثی٠ ٧يش٦یزض ١ؾط ٕطىش٦ ٝ (neurocristopathies) ًَرٍکزیغتَپبتی

 ق٤ز.س٤نیو ٝی (organogenesis)ظائی 
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 ّبّب ٍ ثبفتهٌشبء اًسام 9-1کبزر 

 اکتَزرم

 ؾیؿشٜ فهجی ٝطّعی

 ؾیؿشٜ فهجی ٝحیغی

 ٧بد٤ؾز قبٝ٘ ٤ٝ ٣ ١بذ٠

 مسز ظیطد٤ؾشی

 ٝی٢بی ز١ساٟ

 هشٍزرم

 ثبىز دی١٤سی

 اٟمضط٣ه ٣ اؾشر٤

 ٝب٧یچ٦ نبه ٣ ٝرغظ

 فط٣ٍی –ؾیؿشٜ ٍٚجی 

 س٢بؾٚی –ؾیؿشٜ ازاضی 

 اًسٍزرم

 سی٤ٞؼ ٣ سیط٣ئیس

 ای(ض٣ز٥ –ای ؾیؿشٜ ٤ٕاضقی)ٝقس٥

 دب١ْطاؼ ٣ ّجس

 ّبی صًی تکَیٌیذبًَازُ

ز٢٧س. لا ١كبٟ ٝی٧بی س٢ؾیٞی س٤ْی٢ی زض زض٣ظ٣ىیای ثب غٟزاضاٟ ٝق٤ٞلاً سكبث٦ س٤اٙی ٤ٍی٧بی غ١ی سقیی٠ قس٥ زض ٨ٝط٥ذب٤١از٥

ثب اسهبٗ ث٦  DNAضا اظ ا٤ٖٙی  ٢٢ّRNAس ٦ّ ض٤١٣یؿی ایؼبز ٝی عَاهل رًٍَیغی٧بیی ث٦ ١بٛ ٧بی س٤ْی٢ی دط٣سئی٠ثؿیبضی اظ غٟ

 ١ٞبی٢س.٢٢ّس، ٢ّشطٗ ٝیدٚیٞطاظ آمبظ ٝی ٧RNAبیی ٦ّ ض٤١٣یؿی ضا س٤ؾظ ٣ ایؼبز ّٞذْٚؽ ٧DNAبی س٢ؾیٞی ذبل س٤اٙی

 (91-92)ارشس ٍ تکَیٌی اکثزاً چِ هحظَلاتی را کس هی کٌٌس؟  ّبی ًوَیعَال: صى

 ة( ف٤اٝ٘ ضقس  اٙو( ٕیط١س٥ ف٤اٝ٘ ضقس

 ز( ف٤اٝ٘ ض٤١٣یؿی ع( دط٣سئی٠ ٧بی اسهبٗ ثی٠ ؾ٤ٚٙی

 پبعد گشیٌِ ز/

 ّبی عتیغ عظجی)ًَرٍکزیغتَپبتی(ًقبیض تکَیي علَل

٧ب ث٦ ض٣ز٥ ٤ّچِ ٣ ٣ز٥ ثعضٓ ٣ سؼٞـ زض آٟ ػب ٣ ایؼبز ٧ٗبی ؾشیل فهجی فعیٞز ای٠ ؾ٤ٚیْی اظ ٝؿیط٧بی ٨ٝبػطر ؾ٤ٚٗ

افهبة ٝطث٤ع٦ سب حسی حطّبر عجیقی ٝؼبضی ض٣ز٥ ای ضا ٢ّشطٗ ٣ ٧ٞب٢٧ٔ ٝی ٢٢ّس ٣  (.9-1ق٧ْ٘بؾز)ؾیؿشٜ فهجی ض٣ز٥
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ا١سُ آ٨١ب زض  ثسی٠ عطیٌ ثبفض سؿ٨ی٘ زض ٤ٕاضـ ٣ ا١شَبٗ ٝحش٤یبر ض٣ز٥ ٝی ق١٤س. ىَساٟ ای٠ ٤١ؿ ؾ٤ٚٗ ٧بی فهجی ٣ یب سقساز

 ٝی ق٤ز. (HSCR= Hirschsprung disease)ثیوبری ّیزشپزًٍگ ٝؼبضی ض٣ز٥ ثبفض ١ب٢٧ؼبضی ذبنی ٤ٝؾ٤ٛ ث٦ 

 
 ق٦ ق٤ز. –١َبیم ؾ٤ٚٗ ٧بی ؾشیل فهجی ٝی س٤ا١س ؾجت ایؼبز ثیٞبضی ٧یطقذط١٣ٔ ٣ یب ؾ٢سضٛ ٣اضز١جطٓ  -9-1قْ٘ 

، إطچ٦ ثط٣ظ ثیٞبضی زض ٝیبٟ ٕط٥٣ ٧بی ١ػازی ٝرشٚو ٝشنیط اؾز، فلا٥٣ س٤ٙس ظ١س٥ اؾز 5000یِ ١يط زض ٧ط  HSCRٝیعاٟ ثط٣ظ 

سحطُ ا١سُ ض٣ز٥ اؾز، ٦ّ ثبفض یج٤ؾز قسیس ٝی ق٤ز.  HSCRثط ای٠ ٝیعاٟ اثشلا زض ٝطزاٟ چ٨بض ثطاثط ظ١بٟ اؾز. ٣یػٕی ٨ٜٝ 

ثعضٓ »٦ ٧ٞی٠ زٙی٘ ای٠ ثیٞبضی ضا إط سحطُ ّٜ ض٣ز٥ زضٝبٟ ١ك٤ز، ٝی س٤ا١س ٢ٝؼط ث٦ ٝؿس٣ز قسٟ ٣ س٤ضٛ قسیس ض٣ز٥ ق٤ز. ث

 ٝی ١بٝیس١س. (congenital megacolon)« ض٣ز٥ ٝبزضظازی

٧ٞچ٢ی٠  HSCR، ث٦ ن٤ضر ایع٦ٙ٣)میطؾ٢سض٣ٝی( ث٤ز٥ ٣ اىطاز ٝجشلا ٧یچ ٝكْ٘ زیٖطی ١ساضز. إطچ٦ HSCRزضنس ٤ٝاضز  70

سضٛ ٣اضز١جطٓ ثبقس. إطچ٦ ٝكرم قس٥ ١یٞی اظ ٣ ؾ٢ 21ٝی س٤ا١س یْی اظ فلائٜ ؾ٢سضٛ ١َبیم چ٢سٕب٦١ س٤ٙس، ٝب٢١س ٣یط٣ؾی 

 غٟ ٝرشٚو ایؼبز ٝی ق١٤س. 8زضنس ٤ٝاضز اؾذ٤ضازیِ، زض اطط ػ٨ف زض یْی اظ حساٍ٘  15سب  20اضطی ٣  ٤ٝHSCRاضز 

اؾز. ای٠ غٟ یِ  RET(rearranged during transfection)، ػ٨ف میطىقبٗ ٢٢ّس٥ زض غٟ HSCRقبیـ سطی٠ فٚز ایؼبز 

ؾجت ایؼبز ؾطعبٟ ٝی ق١٤س(. ا٤١اؿ ٝرشٚيی اظ ػ٨ف ٧ب  RETظی٠ ّی٢بظی ضا ّس ٝی ٢ّس)ػ٨ف ٧بی ىقبٗ ٢٢ّس٥ ٕیط١س٥ سیط٣

ق١٤س. ث٢بثطای٠ فسٛ ّيبیز ٧بد٤ٚ  RETٝق٢ی ٣ حصه ٝی س٤ا٢١س ثبفض ىقبٗ قسٟ غٟ  ػ٨ف ٧بی ثس ٝق٢ی، ثیقبٝ٘ 

(haploinsufficiency) ف زض ٝحشٞ٘ سطی٠ ْٝب١یؿٞی اؾز ٦ّ ث٦ ٣ؾی٦ٚ آٟ ػ٨RET  ؾجتHSCR  ٝی ق٤ز ١ي٤ش ػ٨ف

 Sex specific modifiers of)زض ٝطزاٟ ثیكشط اظ ظ١بٟ اؾز ٦ّ ٣ػ٤ز سقسی٘ ٢٢ّس٥ ٧بی ى٤٢سیذی ٣اثؿش٦ ث٦ ػ٢ؽ  ٧RETبی 

phenotype) .ضا ٝغطح ٝی ٢ّس 

١بٛ  EDN3(endothelin-3)٣ یب ٙیٖب١س آٟ ٦ّ  EDNRB (endothelin-B)ػ٨ف زض زیٖط ٕیط١س٥ ٧بی مكبیی ٧ٞچ٤ٟ 

ٝی ق٤ز. ١ي٤ش ای٠ ػ٨ف ٧ب ثب س٤ػ٦ ث٦ غ٤١سیخ ٣ ػ٢ؿیز ٝشنیط اؾز. ثطذی اظ اىطاز زاضای ػ٨ف زض  HSCRزاضز ١یع ؾجت 

EDNRB  ٣EDN3  فلا٥٣ ثطHSCR زاضای ١َبیم ٝطث٤ط ث٦ ٝلا٤١ؾیز ٧ب ١یع ٧ؿش٢س ٦ّ ثبفض ٝی ق٤ز د٤ؾز آ٨١ب زاضای ،

فهجی ق١٤س)٣ػ٤ز ٝلا٤١ؾیز ٧ب ثطای س٤ْی٠  –بؾی٤ٟ( ث٤ز٥ ٣ زچبض ١بق٤٢ایی حؿی ٤١احی ثب ض١ٖسا٦١ ث٢سی ا١سُ)٧یذ٤دیٖٞب١ش

ٕيش٦ ٝی ق٤ز. ؾی٢ٖبٗ ز٧ی  (Waardenburg-shah)شِ  –عٌسرم ٍارزًجزگ ق٤٢ایی ضط٣ضی اؾز(. ث٦ ای٠ ١ب٢٧ؼبضی 

EDN3/EDNRB  اؾز.ثطای س٤ْی٠ ؾ٤ٚٗ ٧بی ؾشیل فهجی ث٦ ؾ٤ٚٗ ٧بی فهجی ض٣ز٥ ای ٣ ٝلا٤١ؾیز ٧ب ضط٣ضی 

 ق٦ ق٤ز.  –١یع ٝی س٤ا١س ٢ٝؼط ث٦ ؾ٢سضٛ ٣اضز١جطٓ  SOX10اذیطاً ٝكرم قس٥ اؾز ٦ّ ػ٨ف زض غٟ فبٝ٘ ض٤١٣یؿی 
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فلا٥٣ ثط ف٤اٝ٘ ض٤١٣یؿی، سقساز ٝشيب٣سی اظ ْٝب١یؿٜ ٧ب ٣ ف٢بنط س٢ؾیٞی ٝرشٚو ثطای غٟ ٧بی س٤ْی٢ی ٣ػ٤ز زاض١س ٦ّ ث٦ ١بٛ 

ذش٦ ٝی ق١٤س. ٝكرم قس٥ ٦ّ اضسجبط ای٠ ف٢بنط ثب غٟ ٧بی ٧سىكبٟ زض ىضبی ٤ْٙ٤ٝٙی دط٤ٝ٣س٤ض، اىعای٢س٥ ٣ ٨ٝبض ٢٢ّس٥ ٧ب ق٢ب

٧ؿش٦ ثطای ثیبٟ غٟ ضط٣ضی اؾز ٣ ثب ػ٨ف ٧بی ٤ّچِ ٝساذ٦ٚ ٕط حصىی، ٝضبفو ؾبظی ٣ یب ٣اغ١٤ٕی زض آٟ ١بحی٦ ٝرش٘ ٝی 

سِ غ١ی ػؿشؼ٤ ثطای یبىش٠ ػ٨ف ٧بی غ١ی ٕطزز. ای٠ ١ْش٦ س٤ضیح ٝی ز٧س ٦ّ چطا زض ثقضی اظ ذب٤١از٥ ٧بی زاضای ثیٞبضی ٧بی 

دبی قْبىش٦  –یب ثسقْٚی زؾز  (ectrodactyly)ثی ١شیؼ٦ اؾز ٦ّ ثب دیچیسٕی ٧بی ٤ْٙ٤ٝٙی قطح زاز٥ قس٥ زض اّشط٣زاّشیٚی 

split-hand-foot malformation: SHFM دبی قْبىش٦  –( ١كبٟ زاز٥ قس٥ اؾز. ٤ْٙؼ سیخ یِ ثیٞبضی ثسقْٚی زؾز

(SHFM) 7ی ٤ٍٝقیز ٤ّض٤ٝظ٣ٝی ثط ض٣q21.3  ٣اٍـ اؾز ٣ زض چ٢سی٠ ثیٞبض زض ای٠ ١بحی٦ ٤١آضایی ٧ب ٣ ػبث٦ ػبیی ٧بی

اؾز، اٝب اىعای٢س٥ ٣ ىبن٦ٚ ْٝب١ی آٟ ثب  DLX5ّط٤ٝ٣ظ٣ٝی ٕعاضـ قس٥ اؾز. ا٤٢ّٟ ٝكرم قس٥ ٦ّ غٟ انٚی فبٝ٘ ثیٞبضی 

ز ٦ّ اىعای٢س٥ زض٣ٟ إع٣ٟ ٧بی ا١ش٨بیی غ١ی زض ثبلا زؾز آٟ ث٦ ١بٛ اىعای٢س٥ آٟ ١یع ثبیس ؾبٜٙ ثبقس. زض ای٠ ٤ٝضز ١ْش٦ ػبٙت ای٢ؿ

DYNCIII  ْ٘دبی قْبىش٦  –( ٦ّ ای٠ غٟ ذ٤ز زض س٤ْی٠ فهجی ١َف زاضز. زض ثیٞبضی ثسقْٚی زؾز 9-2ٍطاض زاضز. )ق

(SHFM) .ٝق٤ٞلاً فسٛ ١ي٤شدصیطی ١بٍم ٝكب٧س٥ ٝی ق٤ز ٦ّ ث٦ آؾب١ی ٍبث٘ س٤ضیح ١یؿز 

 
 ٝی ق٤ز. ٣SHFM اىعای٢س٥ آٟ ٤ٝػت ثط٣ظ ثیٞبضی  ٤١DLX5ؿ اذشلاٙی ثی٠ غٟ : ٧ط 9-2قْ٘ 

 الگَثٌسی اٍلیِ

آمبظ،  -ضا ٤١یس ٝی ز٧س. اَٙبء ٝع٣زضٛ  گبعتزٍلاعیَىیب  عِ لایِ ایث٦  زیغک زٍ لایِ ایؽ٤٨ض لای٦ ٝع٣زضٛ ا١شَبٗ اظ حبٙز 

زض آمبظ زذی٘ ث٤ز٥،  Nodalدیبٛ ضؾب١ی ٝی ثبقس. ذب٤١از٥ قبٝ٘ چ٢سی٠ ذب٤١از٥ ٨ٜٝ ف٤اٝ٘  –حيؼ ٣ ؾذؽ ا٤ٖٙز٧ی ای٠ لای٦ 

FGF)فبکتَر رشس فیجزٍثلاعتی(  ٣WNTs  زض حيؼ ٣BMPs)زض ا٤ٖٙز٧ی ٝع٣زضٛ  )پزٍتئیي ّبی هَرفَصًتیک اعترَاًی

 ١َف زاض١س.

آمبظ ٝی ٢ّس ٦ّ زض٦ٞ٧  اسهبٗ ٙیٖب١س ث٦ یِ دط٣سئی٠ مكبیی ٧شط٣سشطاٝط ٣یػ٥، دیبٛ ضؾب١ی ضا ٣BMP  Nodalزض ٤ٝضز ٝؿیط٧بی  

 WNTزذی٢ٚس. ٝؿیط  SMADٝكشطُ ث٤ز٥ ٣ ٝیب١ؼی ٕطی ٧بی ؾیش٤دلاؾٞی ث٦ ١بٛ ىبّش٤ض٧بی  افضب ذب٤١از٥ 

 ّبس٢ی٠. زض ٝؿیط -ّبس٢ی٠)ّلاؾیِ یب ق٢بذش٦ قس٥( ٣ زیٖطی ٝؿشَ٘ اظ  -زاضای ز٣ قبذ٦ انٚی اؾز: یْی ٣اثؿش٦ ث٦ 

ٝشه٘ قس٥ ٣ دیبٛ ضؾب١ی ىط٣زؾز زاذ٘ ؾ٤ٚٙی  Frizzled/LPRث٦ ّٞذْٚؽ دط٣سئی٠ مكبئی ٧شط٣زایٞط  Wntّلاؾیِ، ٙیٖب١س 

، Axinٝی ثبقس. اطط آٟ زض سرطیت یِ ّٞذْٚؽ دط٣سئی٢ی ثعضٓ ؾیش٤دلاؾٞی اؾز ٦ّ قبٝ٘  Gزض ثطٕیط١س٥ یِ دط٣سئی٠ 

 ٝی ثبقس. ثشب  3ٕٚی٤ْغٟ ؾ٢ششبظ ّی٢بظ  ٣ دط٣سئی٠ (APC)دط٣ئشی٠ آز٤١ٝبس٤ظ د٤ٙیذ٤ظ ٤ّٙی 
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WNT10A  ز١سا١ی  –ػ٨ف یبىش٦ زض ا١ؿبٟ ثبفض قْٚی اظ زؾیذلاظی اّش٤زضٝی)زیؿذلاظی د٤ؾشی، ١بذ٢یodonto-

onychodermal dysplasia)  ٟٝی ق٤ز ٣ غWNT4  ٛیْی اظ غٟ ٧بی زذی٘ زض یِ ثیٞبضی ١بزض ث٦ ١بٛ ؾ٢سض– Mayer – 

Rokitansky -  kuster .ٝی ثبقس ٦ّ ثب ثسقْٚی ٧بی ٝؼطای ٤ٝٙطی٠)ٝطث٤ط ث٦ غ١یشبٗ یب زؾشٖب٥ س٢بؾٚی ظ١ب٦١( ٧ٞطا٥ اؾز 

 زر تکَیي ٍ ثیوبری اثز ذبًَازُ 

زض ؾ٤ٚٗ ٧بی دؿشب١ساضاٟ ٣ػ٤ز زاضز.  عبیتَکبیي ّبفض٤ اظ ذب٤١از٥ ىبّش٤ض٧بی ضقس سطقحی ٣  33سب٤٢ّٟ ٝكرم قس٥ ٦ّ حس٣ز 

٧ؿش٢س ٦ّ ؾ٤ٚٗ ٧ب ضا ٍبزض ث٦ ثطٍطاضی اضسجبط  –س٢ؾیٜ ٢٢ّس٥ ٧بی دذشیسی  –ؾبیش٤ّبی٠ ٧ب ٕط٧٣ی اظ ٤ْٙ٤ٝٗ ٧بی دیبٛ ضؾب١ی 

 ٝی ؾبظ١س. آ٨١ب ٝشيب٣ر اظ ٤٧ض٤ٟٝ ٧ب ٝی ثبق٢س ظیطا س٤ؾظ مسز ٝؼعا س٤ٙیس ١ٞی ق١٤س.

٦ّ اظ  ٣myostatin   ٣2 ) ،activins ،nodal  BMPs -1ضا ٝی س٤اٟ ث٦ ز٣ ٕط٥٣ سَؿیٜ ّطز.  ذب٤١از٥ 

ٝشيب٣سی فٞ٘ ٝی ٢٢ّس. ای٠ ذب٤١از٥ زض اضسجبط ثب ؾلاٝز ٣ ثیٞبضی دیبٝس٧بیی زض ؾیؿشٜ ای٢ٞی،  SMADعطیٌ دط٣سئی٠ ٧بی 

ب١ی ثیف ىقبٗ)ثب ثیبٟ ١َف زاضز. دیبٛ ضؾ (Loeys-Dietz)ؾطعبٟ، ثیٞبضی ٧بی ٍٚجی، زیبثز ٣ ؾ٢سضٛ ٧بی ٝبضىبٟ ٣ ٤ٙیع زیشع 

 fibrodysplasia)زض یِ ثیٞبضی اؾشر٤ا١ی ١بزض ث٦ ١بٛ ىیجط٣زیؿذلاظی اؾشر٤ا١ی ق١٤س٥ دیكط١٣س٥  BMP4ثیف اظ حس( 

ossificans progressive)  ٘یبىز قس٥ اؾز ث٦ ع٤ضی ٦ّ ضؾ٤ة ٕصاضی اؾشر٤ا١ی ١بثؼبی ١بس٤اٟ ٢٢ّس٥ ضخ ٝی ز٧س ٣ ث٦ زٙی

ACVR1 ٕیط١س٥ یبىش٦ اؾز ٦ّ  ػ٨فBMP  ضا ّس ٝی ٢ّس. 1سیخ 

٧ٞچ٢ی٠ زض ایؼبز  BMPٝكرم قس٥ ٦ّ فبٝ٘ ىكبض ذ٤ٟ ا٣ٙی٦ ضی٤ی ذب٤١ازٕی اؾز. دیبٛ ضؾب١ی  2ػ٨ف یبىش٦  BMPٕیط١س٥ 

 ز١سضیز ٧ب)ز١سضیز ظایی( ٣ ١َ٘ ٣ ا١شَبلار آّؿ١٤ی ١َف زاضز.

 ٍ اعکلت هحَری Notchّب، هغیز پیبم رعبًی ایجبز عَهیت

(PSM)  ق١٤س. ؾی٢ٖبٗ ٧بی ٧ب ایؼبز ٝی٦ّ ؾ٤ٝیزٝحٚیFGF  ٣Wnt ٧بی حیبسی زض اذشهبنیز ١َفPSM٢ّس. ٧ب ایيب ٝی

زض سقیی٠  ٧T-boxبی ، غNotch-Deltaٟظائی ٣ ٝؿیط اؾز. ؾ٤ٝیز «عبعت ًَعبًی»٣  notch-delta پیبم رعبًیٝؿیط 

 ١َف زاض١س. PSMاذشهبنیز 

٣  (delta – like1)٣ ٙیٖب١س قج٦ زٙشبی یِ  notchا١س، اٝب ٕیط١س٥ ٤ثی ق٢بذش٦ ١كس٥ث٦ ذ Notchسٞبٛ اػعاء ٝؿیط دیبٛ ضؾب١ی 

 mesoderm posterior) –٣ ٝع٣زضٛ ذٚيی ز٣  (Presenilin-1)ث٦ ٧ٞطا٥ دط٥ ؾی٢یٚی٠ یِ  (delta-like3) 3قج٦ زٙشبی 

 زض ٧ٞب٢٧ٖی ثب ٧ٜ فٞ٘ ٝی ٢٢ّس. 

ا١س ٣ قبٝ٘ ػ٤٢ٟ دیف اظ دیطی یبىش٦ ای٠ ٝؿیط ث٦ ذ٤ثی ق٢بذش٦ قس٧٥بی ػ٨ف ا٤٢ّٟ ى٤٢سیخ ٧بی ا١ؿب١ی حبن٘ اظ غٟ

(Presenile dementia) ای ز١س٥ –ای ضؾس ٣ ١یع ١َم اؾشر٤ا١ی قسٟ ٨ٝط٥)دط٥ ؾی٢یٚی٠ یِ( ٦ّ ث٦ ن٤ضر مبٙت ث٦ اضص ٝی

(Spondylocostal dystosis)  ،قج٦ زٙشبی ؾ٦، ٝع٣زضٛ ذٚيی ز٣(Lunatic fringe  ٣hairy enhancer of split ٦ّ ث٦ )

ای ز١س٥  -ای ضؾس. زض ثقضی اظ ٤ٝاضز زاضای س٤اضص مبٙت ٣ ١یع ٝن٤ٚة ١َم اؾشر٤ا١ی قسٟ ٨ٝط٥قی٥٤ ٝن٤ٚة ث٦ اضص ٝی

(Spondylocostal dysostosis) ١َف ،T-box6  ٝكرم قس٥ اؾز. ػعء زیٖط ای٠ ٝؿیطJAGGED1  اؾز ٦ّ ٣ٍشی

)یب زیؿذلاظی قطیب١ی  (Alagille Syndrome)ٙت ٣ ثؿیبض ٝشنط ث٦ ١بٛ ؾ٢سضٛ آلاػی٘ ػ٨ف یبثس ٢ٝؼط ث٦ یِ ثیٞبضی س٤اضطی مب

-Hajdu)چ٢ی  –فبٝ٘ ثطذی اظ ٤ٝاضز ؾ٢سضٛ آلاػی٘ ٣ یب ؾ٢سضٛ ٧بػ٤  ٧NOTCH2بی ّجسی( ٝی ق٤ز. ١سضسبً ػ٨ف –

Cheney syndrome) ثبق٢س.ٝی 

 Sonic Hedgehog – Patched GLIهغیز 

سْظیط ؾ٤ٚٙی ضا زض  SHHث٦ ذ٤ثی ث٦ زٙی٘ ١بٛ فؼیت ٣ فْٞٚطزـ ق٢بذش٦ قس٥ اؾز. غٟ  Sonic Hedgehog (SHH)غٟ 

ق٤ز. دؽ اظ افضبء زض حبٗ س٤ْی٠ ثیبٟ ٝی (ZPA)یِ س٤ظیـ ذبل ثبىشی اَٙب ٝی ٢ّس ٣ زض ٤١س٤ّ٤ضز، ٝنع ٣ ١بحی٦ ىقبٙیز ٍغجیشی 
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٦ّ یِ دط٣سئی٠ مكبئی اؾز،  Patched(Ptch)اـ ١س٥ث٦ ٕیط SHHثطـ ٣ سنییط ثب اضبى٦ قسٟ یِ ثرف ّٚؿشط٣ٙی، دط٣سئی٠ 

اؾز، اٝب ظٝب١ی ٦ّ ث٦  ٨ٝSmoothened (smo)بض ّطزٟ دط٣سئی٠ مكبئی زیٖط ث٦ ١بٛ  Ptchق٤ز. فْٞٚطز عجیقی ٝشه٘ ٝی

SHH ٤١٣یؿی ق٤ز. ا٧ساه زاذ٘ ؾ٤ٚٙی ٨ٜٝ، ف٤اٝ٘ ضٝشه٘ ثبقس، ای٠ ٨ٝبض افٞبٗ ١كس٥ ٣ آثكبض دیبٛ ؾب١ی زاذ٘ ؾ٤ٚٗ ىقبٗ ٝی

 ثبقس.ٝی GLIذب٤١از٥ 

٧بی ٧ب یب حصهٕطزز. ػ٨ف٧بی ثسقْٚی ؽب٧طاً ٝش٤٢ؿ ٝی١َبئم ٤ْٙ٤ٝٙی زض ٧ط ثركی اظ ای٠ ٝؿیط ٢ٝؼط ث٦ سقسازی ؾ٢سضٛ

SHH ّٛط٤ٝ٣ظ٣(7p36٤ٝػت ٤ٙ٤٧دط٣ظ١ؿيبٙی ٝی )٧ب ق٤ز ٦ّ ١َم ا٣ٙی٦ آٟ سَؿیٜ ١بّبٝ٘ ٝنع زض حبٗ س٤ْی٠ ث٦ ن٤ضر ١یْٞط٥

اؾز.  –حض٤ض یِ چكٜ ٢ٝيطز ٝطّعی  – (cyclopia)ػسإب٦١ اؾز. قسیسسطی٠ حبٙز ای٠ ثسقْٚی ؾی٤ْٚدیب  ٧بی٣ ثغ٠

ظائی ٤ٙ٤٧دط٣ظ١ؿيبٙی سقیی٠ ق٤ز ٦ّ ثیف اظ ز٥ ١بحی٦ ّط٤ٝ٣ظ٣ٝی سب٤٢ّٟ زض ثیٞبضی)دیچیسٕی س٤ْی٠ ا٣ٙی٦ ثب ای٠ حَیَز سبییس ٝی

-)ؾ٢سضٛ ّبضؾی٤٢ٝبی ؾ٤ٚٗ ثبظاٗ ٣٤١ئیس، ٝی (Gorlin)ؾ٢سضٛ ٤ٕضٙی٠ ثبفض ایؼبز  ٧PTCH(9q22)ب زض غٟ ا١س(. ػ٨فقس٥

٧بی ز٣قبذ٦، ّٚیؿيی٦ قسٟ ثرف ىبْٙؽ ظا، ز١س٧٥بی ز١ساٟق٤ز ٦ّ زض ثطٕیط١س٥ چ٢سی٠ ّبضؾی٤٢ٝبی ؾ٤ٚٗ ثبظاٗ، ّطاس٤ؾیز

 ثبقس.٧بی سرٞسا١ی ٝی٣ ىیجط٣ٛ (falx cerebri)ؾطثطی ٝنع 

 
-٧ب. اػعاء ٝشيب٣ر زض ای٠ ٝؿیط ث٦ ف٤٢اٟ ىقبٗ ٢٢ّس٣٥ اضسجبط آٟ ثب ثیٞبضی – Sonic hedgehog (shh) – Patched (Ptch) Gli: ٝؿیط 9-3قْ٘ 

ا١ش٨بیی ىقبٗ، قْؿش٦ قس٥ ٦ّ زض ازا٦ٝ ثب اضبى٦ قسٟ ّٚؿشط٣ٗ  -Nزض اثشسا ث٦ یِ قْ٘  ٢٢ّShhس. دط٣سئی٠ ٧ب)ذغ٤ط( فٞ٘ ٝی٧ب( یب ٨ٝبض ٢٢ّس٧٥ب)ىٚف

-ٝشه٘ ثبقس ٨ٝبض ثطزاقش٦ قس٥ ٣ دیبٛ ضؾب١ی زض دبیی٠ زؾز ازا٦ٝ ٝی Shhث٦  Ptchاؾز اٝب ٣ٍشی  ٨ٝSmoبض ّطزٟ  Ptchْٞٚطز عجیقی یبثس. فسنییط ٝی

 (cAMP response element binding binding protein: CREBBP) –یبثس 

٤ٝػت ؾ٢سضٛ  ٧GLI-3بی ػ٨ف ا١س.زض ثطذی ّبضؾی٤٢ٝب٧بی ؾ٤ٚٗ ثبظاٗ ٣ ٝس٤ٙ٣ثلاؾش٤ٝب٧ب یبىز قس٥ ٧SMOبی ػ٨ف

ای ث٤ز٥، اٝب ّٜ ٣ ثیف ٧بی ػسإب٦١ق٤ز ٦ّ ثیٞبضیٝی (Pallister-Hall and Greig syndrome)دبٙیؿشط٧بٗ ٣ ٕطیٔ 

 Smith – Lendi – Optiz)ادشیع  –ٙٞٚی  –ق١٤س. ؾ٢سضٛ ثؿیبض ٝشنیط اؾٞیز زض ثسٟ قبٝ٘ ٝی ٧بی ٝكشطّی ضاؾیؿشٜ

syndrome)  یب(SLOS٦ّ ) ٧بی ث٢سی ضی٤ی، ١ب٢٧ؼبضیای ٝكرم، ١َبئم ٍغق٦قبٝ٘ ٤ٙ٤٧دط٣ظ١ؿيبٙی ثب ثطذی فلائٜ چ٨ط٥

ثبقس. ای٠ ثیٞبضی ث٦ زٙی٘ ١َم زض ٝطح٦ٚ ٨١بئی ثی٤ؾ٢شع ّٚؿشط٣ٗ ایؼبز س٢بؾٚی، دٚی زاّشیٚی دؽ ٝح٤ضی ٣ ؾی٠ زاّشیٚی ٝی

٠ْٞٝ اؾز  ٧SLOSبی س. ث٢بثطای٠ ثطذی یب سٞبٛ ٣یػٕی٢ّضا ٝرش٘ ٝی PTCHاـ ث٦ ٕیط١س٥ SHHق٤ز ٦ّ زض ازا٦ٝ اسهبٗ ٝی

 ث٦ زٙی٘ ىَساٟ طجبر ای٠ ٝؿیط ثبقس.
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 (Rubenstein – Tybi)سبییی  –زض ؾ٢سضٛ ض٣ث٠ اقشبی٠  CREBBP (16p13)، یق٢ی ٧Gliبی یِ ٤ّىبّش٤ض ثطای دط٣سئی٠

 ا١س. ٤اؿ س٤ٝ٤ض٧ب ٝكرم قس١٥یع ث٦ ض٣ق٢ی زض ثؿیبضی اظ ا١ SHHػ٨ف یبىش٦ اؾز. اذشلاٗ زض اػعاء ٝشيب٣ر 

 (96-97)ارشس شَز؟ هَجت کسام ًشبًگبى)عٌسرٍم( سیز هی PTCH(9q22)ّب زر عَال: رذساز جْش

  Renal-Colobomaة(     Gorlinاٙو( 

 Hand-Foot-Genitalز(    Rubenstein-Taybiع( 

 پبعد گشیٌِ الف/

 (94-95)ارشس ؟شَززر کسام اذتلال سیز هشبّسُ هی SHHعَال: جْش زر صى 

 Holoprosencephyalyة(   Osleoporosis Imperfectaاٙو( 

 Craniosynostosisز(    Relt Syndromeع( 

(. X، ١ب٢ٖٞ٧ی ٤ْٙؾی زاضز)٤١ؿ آس٤ظ٣ٝی ثبضظ ٣ ٝن٤ٚة ٣ ٣اثؿش٦ ث٦ ٤ٙ٤٧HPEدط٣ظ ا١ؿيبٙی)میطؾ٢سضٝی( یب  پبعد گشیٌِ ة/

 Sonic)زض اطط ػبثؼبیی ؾیش٤غ١شیْی ٣ ػ٨ف اظ زؾز ضىش٠ فْٞٚطز زض غٟ  (Position-effect)٤ٍٝقیز  –٧بی سبطیط ػ٨ف

Hedgehog)SHH  ؾجت ثط٣ظHPE ق٤ز. ٝیSHH  یِ دط٣سئی٠ فلاٝز ضؾبٟ)٤ٝضى٤غٟ( زض سقیی٠ ا٤ٖٙی ٤ٞ١ی دؿشب١ساضاٟ ٣

 حكطار اؾز. ١َم سْبٝٚی ٝنع دیكی٠، ثسقْٚی چ٨ط٥ ٣ سبذیط زض ٤ٞ١، اظ فلایٜ ای٠ ثیٞبضی اؾز.
 

 (RSTSتبیجی ) –رم رٍثي اشتبیي عٌس

ٝجشلایبٟ زاضای فَت ٝب١سٕی ش٢٧ی ث٤ز٥ ٣ چ٨ط٥ ٝكرهی زاض١س. ٧ٞچ٢ی٠ ای٠ اىطاز زاضای قؿز زؾز ٣ دبی ثعضٓ ٧ؿش٢س. اّظط 

زضنس(. زض ٤ٝضز ز٧٤ٍٚ٣بی ٧ٞؿبٟ،  ٤ٝ1/0اضز ث٦ ن٤ضر سِ ٕیط)اؾذ٤ضازیِ( ثط٣ظ ّطز٥ ٣ ذغط ف٤ز ٝؼسز ثؿیبض دبیی٠ اؾز)

ا١س. زض ٤ٝاضز ١بزضی اىطاز زضنس ٣ػ٤ز زاضز ٣ زض سٞبٛ ٤ٝاضز ٕعاضـ قس٥ ٧ط ز٣ ١يط ٝجشلا ث٤ز٥ 100 (Concordance)٧ٞر٤ا١ی 

زضنس اؾز. ث٢بثطای٠ ثیٞبضی اظ ا٤ٖٙی س٤اضص  50ا١س، ٦ّ قب١ؽ زاقش٠ ىطظ١س ٝجشلا ثطای چ٢ی٠ اىطازی ٝجشلا نبحت ىطظ١س قس٥

٢٢ّس، ث٢بثطای٠ سٞبٛ ٤ٝاضز ثط٣ظ ثیٞبضی ث٦ زٙی٘ ػ٨ف اىطاز ٝجشلا ث٦ ١سضر س٤ٙیسٝظ٘ ٝی٢ّس. اظ آ١ؼب ٦ّ آس٤ظ٣ٛ مبٙت سجقیز ٝی

 ثبق٢س.ػسیس ٝی

ث٦ ٣ؾی٦ٚ آ١بٙیع دی٤ؾشٖی ٣ػ٤ز ١ساقز. ضیعحصه ٝطث٤ط ث٦  RSTSثطزاضی غٟ)٧بی( ٧بی ٢ٝبؾت، اْٝبٟ ١َك١٦ب٦ٝثب ٣ػ٤ز قؼط٥

ای ثی ٝق٢ی طضؾی اىطاز ٝجشلا ىبٍس حصه قسٕی، ز٣ ػ٨ف ١َغ٦ث٤ز. ث CREBBPّی٤ٚثبظی ٝطسجظ ث٦ غٟ  150یِ ١بحی٦ 

(nonsense) .ضا ١كبٟ زاز. ث٢بثطای٠ غٟ ثیٞبضی ثس٣ٟ اؾشيبز٥ اظ آ١بٙیع دی٤ؾشٖی ّكو قس 

ای ثعضٓ ثب ىقبٙیز ٧یؿش٤ٟ اؾشی٘ ٣ یِ دط٣سئی٠ ٧ؿش٦ CREB، دط٣سئی٠ ٝشه٘ ق١٤س٥ ث٦ CREBBPٝحه٤ٗ دط٣سئی٢ی غٟ 

٧بی ٧سه ١َف زاضز. ای٠ دط٣سئی٠ یبزآ٣ض، ٝحه٤ٗ غٟ زض ثبظاضایی ّط٣ٝبسی٢ی ٣ ىقبٗ ؾبظی ثؿیبضی اظ غٟ سطا١ؿيطاظی اؾز ٦ّ

ATRX  اؾز. ٝب٢١سATRX ،RSTS  ١یع یِ ثیٞبضی ٝطث٤ط ث٦ ّط٣ٝبسی٠ اؾز. سنییطار زضCREBBP  زضنس ٤ٝاضز  40زض

RSTS ا١س.ق٢بؾبیی قس٥ 

RSTS ٌث٤ضٟ ٧ٞیك٦ ث٦  –٧بی ضیعحصه ٣اٍقی ٝب٢١س ؾ٢سضٛ ٣یٚیبٝع ثبقس. ؾ٢سضٛٞیسط یِ ؾ٢سضٛ ضیعحصىی ١ث٦ فجبضر زٍی

زض  RTSTق٤ز. ز٢٧س ٣ ى٤٢سیخ ایؼبز قس٥ زض اطط فسٛ ّيبیز ٧بد٤ٚئیسی زض چ٢سی٠ غٟ ٝؼب٣ض ٧ٜ ایؼبز ٝیفٚز ضیع حصه ضخ ٝی

ّيبیز ٧بد٤ٚئیسی ضیع حصه غ١ی اؾز ٣ ٧ط ٤١ؿ  ٧بی ایؼبز ای٠ فسٕٛطزز. یْی اظ ضا٥اطط فسٛ ّيبیز ٧بد٤ٚئیسی زض یِ غٟ ایؼبز ٝی

٢ّس. ؾ٢سضٛ آلاػی٘ ای ٦ّ ثبفض اظ زؾز ضىش٠ فْٞٚطز یْی اظ ز٣ ١ؿر٦ غٟ ق٤ز ١یع ٧ٞی٠ ٣ضقیز ضا ایؼبز ٝیػ٨ف ١َغ٦

(Alagille)  ١یع ٣ضقیشی ٝب٢١سRSTS  20زضنس ٤ٝاضز حصه  7زاضز. زضp12  ٟ٣ػ٤ز زاضز ٦ّ غJAG1 .١یع زض آٟ ١بحی٦ اؾز ،

 ٣ػ٤ز زاضز. JAG1زض ثَی٦ ٤ٝاضز ػ٨ف زض غٟ 
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ا١س. آ١بٙیع ٧بی فبٝ٘ ثیٞبضی ایؼبز ّطز٧٥بی مبٙجی ٦ّ ثب س٤ٙیس ٝظ٘ ؾبظٕبض ١یؿش٢س ٝكْٚی ثعضٓ ثطای ق٢بؾبیی غٟثیٞبضی

ا٥ زیٖط ثطضؾی غٟ دی٤ؾشٖی زض ٤ٝضز آ٨١ب اْٝبٟ دصیط ١ج٤ز٥ ٣ إط سنییطار ّط٤ٝ٣ظ٣ٝی ؾط١ری ضا زض ٤ٝضز ػبیٖب٥ غٟ ىطا٧ٜ ٢٢ْ١س، ض

 فبٝ٘ ثیٞبضی، ثط ٝج٢بی قجب٧ز ثط٣ظ ثیٞبضی زض اطط ػ٨ف زض غٟ ٧بی ٝطسجظ زض ا١ؿبٟ ٣ حی٤اٟ ا١ؼبٛ ٝی ق٤ز.

 (1411)ارشس  Rubinstein-Taybiعَال: علت صًتیکی عٌسرم 

  Transcriptional Coactivatorاٙو( اظ زؾز ضىش٠ فْٞٚطز زض یِ ِّٞ ٢٢ّس٥ ث٦ ض٤١٣یؿی  

 Transcriptional Coactivatorف فْٞٚطز زض یِ ِّٞ ٢٢ّس٥ ث٦ ض٤١٣یؿی  ة( اىعای

 Transcriptional inhibitorع( اظ زؾز ضىش٠ فْٞٚطز زض یِ ٨ٝبض ٢٢ّس٥ ض٤١٣یؿی 

 Transcriptional inhibitorز( اىعایف فْٞٚطز زض یِ ٨ٝبض ٢٢ّس٥ ض٤١٣یؿی 

 پبعد طحیح گشیٌِ الف
 

 (HOX)ّبی َّهئَثبکظ صى

٢٢ّس. ثیبٟ ١ب٢ٝبؾت ای٠ ا١س ٦ّ ٤٧یز ٍغقبر ضا سقیی٠ ٝی٧بی ٤٧ٝئ٤سیِ ١كبٟ زاز٥ قس٧٥ب ث٦ ١بٛ غٟای اظ غٟظ٣ىیلا زؾش٦زض زض٣

ق٤ز ای ثیبٟ ٝی٦ّ ث٦ ع٤ض عجیقی زض ز٣ٝی٠ ٍغق٦ ؾی٦٢ Antpق٤ز، ثطای ٝظبٗ غٟ ٧بی ؾبذشبضی فٞس٥ ٝی٧ب ثبفض ١ب٢٧ؼبضیغٟ

 ق٤ز.٧بی یِ ٖٝؽ ثبٙل ث٦ دب٧ب ٝیق٤ز ثبفض سجسی٘ آ١ش٠ إط ث٦ ع٤ض ١بزضؾشی زض ؾط ثیبٟ

-ق٤ز ٣یػٕی غٟثبق٢س ٦ّ سه٤ض ٝیٝی (homeobox)حيؼ قس٥ ث٦ ١بٛ ٤٧ٝئ٤ثبّؽ  ٧bp180بی ٤٧ٝئ٤سیِ حب٣ی یِ س٤اٙی غٟ

-زض س٤اٙی ٦DNA ٢ّس ٦ّ ثای ضا ّس ٝیاؾیسآٝی٦٢ 60ثبقس. ای٠ س٤اٙی یِ ز٠ٝ٣ ٧بی زذی٘ زض ٢ّشطٗ ا٤ٖٙی ْٝب١ی ٣ س٤ْی٠ ٝی

(، ف٤اٝ٘ ض٤١٣یؿی ٧HOXبی حب٣ی ٤٧ٝئ٤ثبّؽ)یب ٧بی غٟق٤ز. ث٢بثطای٠ دط٣سئی٠ٝشه٘ ٝی HOX –٧بی اىعای٢س٥ دبؾد ز٢٧س٥ 

 ٢٢ّس.٧بی دبیی٠ زؾز ضا ىقبٗ یب ٨ٝبض ٝی٨ٝٞی ٧ؿش٢س ٦ّ غٟ

٧بی ٤ٝضى٤غ١ی ث٤ز٥ ٣ ٤١٣یؿی یب ؾی٢ٖب٢ّٗس ٦ّ ّس ٢٢ّس٥ ىبّش٤ض٧بی ضضا س٢ؾیٜ ٝی« اػطایی»٧بی ؾبیط غٟ ٧HOXبی دط٣سئی٠

٧بی ٢ّشطٗ ٢٢ّس٥ اسهبلار ؾ٤ٚٙی، ٝیعاٟ سَؿیٜ ؾ٤ٚٙی، ٝطٓ ؾ٤ٚٙی ٣ حطّبر ٧بی زیٖط ثط ض٣ی غ٧ٟٞچ٢ی٠ زض ثؿیبضی اظ ؾغح

 ؾ٤ٚٙی فْٞٚطز زاض١س.

س٢بؾٚی ٣  –٣ ازاضی  ؾیؿشٜ فهجی ٝطّعی، اؾْٚز ٝح٤ضی ٣ زؾز ٣ دب٧ب، ٝؼبضی ٤ٕاضقی ٧ب ١َف  فٞس٥ ای زض س٤ْی٠ای٠ غٟ

زاضاٟ ثبقس، اٝب زض ا١ؿبٟ ٧ٞب٢١س اّظط ٨ٝط٥ٝؼشٞـ زض یِ ذ٤ق٦ ٝی Hoxزؾشٖب٥ س٢بؾٚی ذبضػی زاض١س. زضظ٣ىیلا زاضای ٧كز غٟ 

، یِ اضسجبط ذغی ٝؿشَیٜ ثی٠ ٣HOXػ٤ز زاضز. زض ٧ط ذ٤ق٦  HOXغٟ  39چ٨بض ذ٤ق٦ غ١ی ٤٧ٝئ٤ثبّؽ حب٣ی سقساز ّٚی 

 اـ ٣ػ٤ز زاضز.١ی ٣ ْٝب١ی٤ٍٝقیز غٟ ٣ ثیبٟ ظٝب

 ٧HOXA9بی زؾز ٣ دب زض حبٗ س٤ْی٠ ٧بی ا١سا٧ٛب ١َف حیبسی زض ا٣ائ٘ ض٣یبٟ ظائی )اٝجطی٤غ١ع( زاض١س. ث٢بثطای٠ زض ػ٤ا٦١ای٠ غٟ

 ثبق٢س.ق٤ز ٣ ثَی٦ ٤ٝاضز ١یع ث٦ ٧ٞی٠ سطسیت ٝیثیبٟ ٝی HOX10زض ٍؿٞز ٍساٝی ٣ ١یع ٍج٘ اظ 

 hand-foot-genital)زؾشٖب٥ س٢بؾٚی  –دب  –بضی ق٢بذش٦ قس٥ ٣ ١بٛ ؾ٢سضٛ زؾز ٤ٝػت یِ ثیٞ ٧HOXA13بی ػ٨ف

syndrome) ز٧س ٣ ثب ٤ّسب٧ی ا١ٖكشبٟ ا٣ٗ ٣ د٢ؼٜ، ٧یذ٤ؾذبزیبؼ)ثبظ ق١٤س. ای٠ ثیٞبضی ا٤ٖٙی س٤اضص آس٤ظ٣ٛ مبٙت ١كبٟ ٝیٝی

ػ٨ف یبىش٦  ٧HOXA13بی زاضای ثب ٤ٝـ ق٤ز. آظٝبیكبرث٤زٟ ظیط دیكبثطا٥( زض ٝطزاٟ ٣ ضحٜ ز٣ قبذ٦ زض ظ١بٟ ٝكرم ٝی

١ك٤ز، سكْی٘  ىقبٗ HOXA13ث٢بثطای٠ إط ای٠ غٟ س٤ؾظ یبثس. ث٦ قسر ّب٧ف ٝی EphA7ا١س ٦ّ ثیبٟ غٟ زیٖطی ١كبٟ زاز٥

٢ٝؼط ث٦  ٧HOXD13بی ٕطزز. ػ٨ف٧بی زؾز ٣ دبی ا٣ٙی٦ زچبض ١َم ٝیسطاّٜ مضط٣ه ؾبظی عجیقی زض ثرف زیؿشبٗ ا١ساٛ
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ق١٤س. ای٠ ثیٞبضی ١یع ٝی (synpolydactyly)ی س٤ْی٢ی زؾز ٣ دبی ق٢بذش٦ قس٥ ث٦ ف٤٢اٟ ؾی٠ دٚی زاّشیٚی یِ ١ب٢٧ؼبض

 ز٧س.ا٤ٖٙی س٤اضص آس٤ظ٣ٛ مبٙت ١كبٟ ٝی

 (1041سًال: کدام دستٍ شن َای زیر تعییه کىىدٌ محل تکثیر سلًل، چسثىدگی ي تمایس می شًود؟ )ارشد 

 PAXد(                          ZICج(                WNTب(                            HOXالف( 

 پاسخ صحیح گسیىٍ الف  

 (91-91)زکتز زّس؟ ّبی سیز رخ هیکسام یک اس صى Loss of functionزر ًتیجِ جْش  Synpolydactylyعَال: 

 HOXD13ز(   MITFع(   TWISTة(   PAX6اٙو( 

 پبعد گشیٌِ ز/

-٧ب زض یِ ٍغق٦ دٚی آلا١ی٢ی ٝی٧بی ٕعاضـ قس٥ اىعایف سقساز ٣احس٧بی اؾیسآٝی٦٢سیسسط ث٤ز٥ ٣ ػ٨ف٧ب قى٤٢سیخ ٤ٞ٧ظی٤ٖر

-gain)فْٞٚطز دط٣سئی٠ ضا سنییط زاز٥ ٣ ث٢بثطای٠ یِ ػ٨ف اىعایف فْٞٚطز سبئی احشٞبلاً ؾبذشبض ٣ ثبق٢س. ای٠ اىعایف سْطاض٧بی ؾ٦

of-function) ثبقس. ٝیHOXA1  ِضؾس ث٦ ١بٛ ؾ٢سضٛ ؾ٢سضٛ ١بزض ٦ّ ث٦ ن٤ضر ٝن٤ٚة ث٦ اضص ٝیػ٨ف یبىش٦، زض ی

Bosley-Saleg-Alorainy ٧بی ٧بی ٍٚجی ٣ ١ب٢٧ؼبضی٧بی ؾیؿشٜ افهبة ٝطّعی، ١بق٤٢ایی ٣ ١ب٢٧ؼبضی٧ٞطا٥ ثب ١ب٢٧ؼبضی

یِ ذب٤١از٥  ٝبزضظازی ایع٦ٙ٣، زض (Vertical talus)زض اؾشر٤اٟ ٍبح ف٤ٞزی  ١HOXD10بی یبىز قس٥ اؾز. ػ٨ف  –ح٢ؼط٥ 

٧بی ١ب٢٧ؼبضی زؾز ٣ دبی زض ؾ٢سضٛ اذیطاً ٧HOXDبی ثعضٓ ثب ا٤ٖٙی س٤اضص آس٤ظ٣ٛ مبٙت ٝكب٧س قس٥ اؾز ٣ ٝضبفو ؾبظی

 ا١س.ٝع٣ٝٚیِ یبىز قس٥

 

 (97-98)زکتزی ثبشٌس؟ زارای تَارث اتَسٍم هغلَة هی HOXّبی صى عَال: کساهیک اس ثیوبریْبی ًبشی اس جْش

 Synpolydactylyة(   Hand Foot Genital Syndrome( اٙو

 Mayer Rokitansky Kusterز(    Bosley Saleh alorainyع( 

 ج پبعد گشیٌِ

-ّبی سیز هٌجز ثِ ایي ًبٌّجبری صًتیکی هیچیغت ٍ جْش زر کسام یک اس صى Synpolydactilyعَال: طزح تَارث 

 (97-98شَز؟ )زکتزی 

 HOXD12, Recessiveة(    HOXD9, Dominantاٙو( 

 HOXD10, X-linkedز(   HOXD13, Incompletely dominantع( 

 پبعد گشیٌِ

زض دؿشب١ساضاٟ ٣ػ٤ز زاضز، سقؼت ثطا١ٖیع اؾز ٦ّ ىَظ سقساز ّٞی ؾ٢سضٛ یب ثسقْٚی ث٦  HOXغٟ  39ثب زض ١ؾط ٕطىش٠ ای٦ْ٢ 

ث٦ ٍسضی ٝرطث٢س ٦ّ ض٣یبٟ  ٧HOXبی ق١٤س. یِ س٤ضیح احشٞبٙی ای٢ؿز ٦ّ اّظط ػ٨ف١ؿجز زاز٥ ٝی ٧HOXبی غ١ی ػ٨ف

٧بی ٝشيب٣ر ٢ٝؼط ث٦ ٤ٝاظی ّبضی زض ذ٤ق٦ ٧HOXبی س٤ا١س ظ١س٥ ثٞب١س. اظ عطه زیٖط زضػ٦ ثبلای ٤ٙ٤ٞ٧غی)سكبث٦( ثی٠ غ١ٟٞی

زیٖطی ضا ػجطاٟ ٢ّس. زض ای٠ ٤ٝضز  (loss-of-function)س٤ا١س ػ٨ف ىَساٟ فْٞٚطز ٝی HOX، دؽ یِ غٟ فْٞٚطزی قس٥

قجب٧ز  ٣HOXD13  ٧HOXA13بی ٝرشٚو، ٝظ٘ ثبق٢س ظیطا افضبء ذب٤١از٥ ذ٤ق٦دبضا٤ٙٓ ٝی ٧HOXبی غٟ ق٤زٕيش٦ ٝی

 ٧بی ٝؼب٣ض ٧ٜ زض یِ ذ٤ق٦ یْؿبٟ زاض١س.ثؿیبض ثیكشطی ١ؿجز ث٦ غٟ

 ٧MSX2بی اؾز ٦ّ ػ٨ف ٧MSX2ب ثبق٢س. اظ ػ٦ٚٞ ای٠ غ٤٧ٟٝئ٤ثبّؽ ٝی –چ٢سی٠ غٟ س٤ْی٢ی زیٖط ١یع زاضای ز٠ٝ٣ قج٦ 

 ق١٤س.ٝی (craniosynostosis)ای یب ّطا١ی٤ؾی٤٢ظس٤ظ ٤ٝػت ازمبٛ ظ٣ز٢٧ٖبٛ زضظ٧بی ػٞؼ٦ٞ
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 (94-95)ارشس کسام گشیٌِ زرعت اعت؟  HOXّبی ذبًَازُ عَال: زر ذظَص صى

 ٧بی ای٠ ذب٤١از٥ اس٤ٙ٤ٓ ٧ؿش٢س.اٙو( غٟ

 ا١س.غٟ زض دؿشب١ساضاٟ، اظ ای٠ ذب٤١از٥ ق٢بذش٦ قس٥ 100ة( ثیف اظ 

 ق٤ز.زض آ٨١ب ٢ٝؼط ث٦ ایؼبز ٧ٞعٝبٟ چ٢سی٠ ؾ٢سضٛ ٝبزضظازی ق٢بذش٦ قس٥ ٝی ع( ػ٨ف

 ٧بی ای٠ ذب٤١از٥ ٝق٤ٞٗ اؾز.ز( ىع١٣ی فْٞٚطز زض ثی٠ غٟ

٧ب ٝحش٤ی ٧بی زذی٘ زض ٝطاح٘ ضقس ٣ ٤ٞ١ ػ٢ی٢ی ٧ؿش٢س. ای٠ غٟای اظ غٟزؾش٦ (HOX)٧بی ٤٧ٝی٤ثبّؽ غٟ پبعد گشیٌِ ز/

٧بی زذی٘ زض ٢ّشطٗ ٣ س٤ْی٠ ا٤ٖٙی ىضبیی ثسٟ ٝقط٣ه ث٦ ٤٧ٝی٤ثبّؽ ٧ؿش٢س ٦ّ ٝكره٦ غٟ ٝحبىؾز قس٥ bp180یِ س٤اٙی 

 Hox-response)٧بی دبؾد ث٦ ٢ّس ٦ّ زض ٝح٘ اىعایف ز٢٧س٥آٝی٤٢اؾیسی ضا ّس ٝی 60اؾز. ای٠ س٤اٙی، یِ ٍٚٞط٣ 

enhancers)HOX  ث٦DNA ٧بی ق١٤س. غٟٝشه٘ ٝیHOX ٧بی ٝشقٌٚ ث٦ بی ذب٤١از٥ث٦ ن٤ضر دبض٤ٙٓ ٧ؿش٢س یق٢ی افض

٧بی ٝؼب٣ض زض ٧ٞبٟ ذب٤١از٥ ٧ؿش٢س. سب٤٢ّٟ، س٨٢ب سط اظ غٟثؿیبض ٝكبث٦ ٣HOX DB  HOX ABّلاؾشط٧بی ٝشيب٣ر ٝظ٘، 

، ٧Hoxبی ٧بی ا١ؿبٟ طبثز قس٥ اؾز. فٚز ای٠ اٝط قبیس ث٦ زٙی٘ ّك٢سٕی ثبلای ػ٨فزض ٝبٙي٤ضٝبؾی٤ٟ ٧Hoxبی ز٣ غٟ ػ٨ف

ق٤ز. ٧بی زیٖط ٝی٧ب ثبقس ٦ّ ٤ٝػت ػجطاٟ اظ زؾز ضىش٠ یِ غٟ، س٤ؾظ غٟقجب٧ز ٣ ٤ٙ٤ٞ٧غی ای٠ غٟ یب ثبلا ث٤زٟ ٝیعاٟ

قبٝ٘  ٧Hoxبی زاضاٟ، چ٨بض ّلاؾشط اظ غٟثبقس اٝب زض ا١ؿبٟ ٣ ثیكشط ٨ٝط٥زض٣ظ٣ىیلا، زاضای ٧كز غٟ زض یِ ّلاؾشط ٢ٝيطز ٝی

 غٟ ٣ػ٤ز زاضز. 39
 

 Paired-Box(PAX)ّبی صى

 DNA ،130ثؿیبض حيؼ قس٥ اؾز ٦ّ یِ ز٠ٝ٣ س٢ؾیٜ ض٤١٣یؿی ٝشه٘ ق١٤س٥ ث٦  DNAیِ س٤اٙی  ٧Paired-boxبی غٟ

٧بی ٨ٝٞی زض س٤ْی٠ ؾیؿشٜ ٧ب ١َفا١س. زض ٤ٝـ ای٠ غٟزض ٤ٝـ ٣ ا١ؿبٟ، سقیی٠ قس٥ PAXغٟ  ٢ّ9س. ای ضا ّس ٝیاؾیس آٝی٦٢

 ا١س.٧ب ١كبٟ زاز٥فهجی ٣ ؾش٤ٟ ٨ٝط٥

ا١س. ٧بی س٤ْی٢ی ٝكرم قس٥زض اضسجبط ثب ١ب٢٧ؼبضی PAXزض د٢غ غٟ  (loss-of-function)ٟ فْٞٚطز ٧بی ىَسازض ا١ؿبٟ ػ٨ف

ق٤ز. ای٠ ثیٞبضی ایؼبز ٝی ٧PAX3بی س٤ؾظ ػ٨ف (Waardenburg Syndrome Type 1)ؾ٢سضٛ ٣ازاٟ ثطٓ سیخ یِ 

بٍس ض١ٖسا٦١ زض ٤ٝ ٣ د٤ؾز، ا٧٤ٖٙبی میطعجیقی فهجی، ٢ٝبعٌ ى –ا٤ٖٙی س٤اضص آس٤ظ٣ٛ مبٙت ١كبٟ زاز٥ ٣ ثب ىَساٟ ق٤٢ائی حؿی 

 ق٤ز.٧ب ٝكرم ٝیای زض ف٢جی٦ ٣ ىبن٦ٚ ظیبز ظ٣ایبی زاذٚی چكٜض١ٖسا٦١

 PAXّبی صًی ّبی تکَیٌی هزتجط ثب جْشًبٌّجبری 9-2جسٍل 

 ١ب٢٧ؼبضی س٤ْی٢ی ٤ٍٝقیز ّط٤ٝ٣ظ٣ٝی غٟ

PAX2 10q24  ٤ّٚث٤ٝب –ؾ٢سضٛ ّٚی٤ی 

PAX3 2q35  ٟثطٓ سیخ یِؾ٢سضٛ ٣اضز 

PAX6 11p13 )آ١یطیسیب)ىَساٟ ف٢جی٦ 

PAX8 2q12 ىَساٟ یب ١بثؼبئی مس٥ سیط٣ئیس 
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PAX9 14q12 ٟ٧ب سقساز ّٜ ز١سا(Oligodontia) 

٧ب ذیٚی اظ ٧ٜ سط ٣اضزٟ ثطٓ سیخ ز٣، ٦ّ زض آٟ ظ٣ایبی زاذٚی چكٜز٧س، ىطٛ قبیـؾ٢سضٛ ٣اضزٟ ثطٓ ٧شط٣غ١یشی غ١شیْی ١كبٟ ٝی

 ق٤ز.ایؼبز ٝی ٣SOX10 یب  (MITF)٧ب( ا١ؿب١ی ٧بی ٝیْط٣ىشبٙٞیبی)٤ّچْی چك٧ٜب زض غٟش٦، ٕب٧ی زض اطط ػ٨فىبن٦ٚ ١ساق

ا١س. س٤ضیح زاز٥ قس٥ ٣PAX6  ٧PAX2بی ٧بی غٟزض س٤ْی٠ چكٜ س٤ؾظ اططار ػ٨ف ٧PAXبی ذب٤١از٥ ا٧ٞیز ثیبٟ غٟ

٧بی ق٤ز ٦ّ زض آٟ ثسقْٚیٝی (renal-coloboma syndrome)٤ّٚث٤ٝب  –٤ٝػت ؾ٢سضٛ ّٚی٤ی  ٧PAX2بی غٟ ػ٨ف

 ق٤ز.٧بی ٝرشٚو چكٜ اظ ػ٦ٚٞ قجْی٦ ٣ فهجی ثی٢بئی، ٝكب٧س٥ ٝیّٚی٤ی زض اضسجبط ثب ١َبئم ؾبذشبضی ثرف

ق٤ز. ای٠ ٤ٝضز ٣یػٕی انٚی ؾ٢سضٛ ق٢بذش٦ ٝی (aniridia)٢ٝؼط ث٦ ىَساٟ ف٢جی٦ قس٥ ٦ّ ث٦ ف٤٢اٟ آ١یطیسیب  ٧PAX6بی ػ٨ف

WAGR ّ ٦ اظ یِ حصه غ١ی دی٤ؾش٦ اؾز(Contiguous gene deletion)  قبٝ٘ ٤ْٙؼPAX6  ٛ11ثط ض٣ی ّط٤ٝ٣ظ٣ 

 ق٤ز.ایؼبز ٝی

 

 (91-91)ارشس گززز؟اطلاق هی Contiguous gene Syndromeعَال: ثِ کسام یک اس هَارز سیز 

 Menkز(   WAGRع(  Maple syrupة(   MODYاٙو( 

 پبعد گشیٌِ ج/

 (1041می شًد؟ )ارشد  Oligodontiaشن در ديران جىیىی تاعث پیدایش سًال: جُش در کدام 
  DLX5ز(                      SOX9ج(                    PAX9ة(                      FBN1الف( 

 پبعد طحیح گشیٌِ ة

 (91-91کتزی )زگززز؟ اطلاق هی Contiguous gene syndromeّبی سیز microdeletionعَال: ثِ کسام یک اس 

 Velocardiofacialز(  Wolf-Hirschhornع(   Wilmsة(   Williamاٙو( 

 پبعد گشیٌِ ة/

 SRY-Type HMG Box(SOX)ّبی صى

SRY  ٛیِ غٟ ٣اثؿش٦ ث٦ ّط٤ٝ٣ظ٣Y ٢ّس. یِ ذب٤١از٥ غ١ی ث٦ ف٤٢اٟ اؾز ٦ّ ١َف ٨ٝٞی زض سقیی٠ ػ٢ؿیز ٝطزاٟ ایيب ٝی

SOX ا١س ٦ّ ثب ق٢بذش٦ قس٥SRY ای ث٦ ١بٛ ػقج٦ اؾیس آٝی٦٢ 79ز٢٧س ٣ زض یِ ز٠ٝ٣ ٦)٤ٙ٤ٞ٧غی( ١كبٟ ٝیسكبثHMG ٕط٥٣(

ای ث٦ قی٥٤ DNA، ض٤١٣یؿی ضا ثب ذٞیس٥ ّطزٟ HMGثبق٢س. ای٠ ز٠ٝ٣ ( ٝكشطُ ٝیHigh mobility groupثب سحطُ ثبلا 

٧بی ؾبذشبضی ٨ٜٝ ٝشه٘ ق١٤س. ث٢بثطای٠ سئی٧٠بی ّس ٢٢ّس٥ دط٢ّ٣س ٦ّ ؾبیط ف٤اٝ٘ سؾیٞی ثش٤ا٢١س ث٦ ٤١احی دط٤ٝ٣س٤ض غٟىقبٗ ٝی

ق١٤س. ثطای ٝظبٗ ثیبٟ ٝی (embryogenesis)ا١س ٣ ث٦ ن٤ضر ذبل ثبىشی عی ض٣یبٟ ظائی ٕط٧بی ض٤١٣یؿیس٢ؾیٜ ٧SOXبی غٟ

SOX1 ،SOX2  ٣SOX3 ق١٤س.زض ؾیؿشٜ فهجی زض حبٗ س٤ْی٠ ٤ٝـ ثیبٟ ٝی 

٤ٝػت  17ثط ض٣ی ّط٤ٝ٣ظ٣ٛ  SOX9غٟ  (loss-of-function)ْطز ٧بی ىَساٟ فٞٚزض ا١ؿبٟ ١كبٟ زاز٥ قس٥ ٦ّ ػ٨ف

٧بی ث٢ٚس ٣ ٍسضر ق٤ز. ای٠ ثیٞبضی ثؿیبض ١بزض، ثب ذٞیسٕی اؾشر٤اٟٝی (Campomelic dysplasia)زیؿذلاظی ّبٝذ٤ٝٚیِ 

 ق٤ز.ثَبء ضقیو ٝكرم ٝی

SOX9 ٢ّس ٣ زض آ١ؼب ثیبٟ ّلاغٟ سیخ ز٣ ضا ٢ّشطٗ ٝیق٤ز ٦ّ زض ٧بی ا٣ٙی٦ اؾْٚشی ثیبٟ ٝیزض ض٣یبٟ زض حبٗ س٤ْی٠، زض ثبىز

یْی اظ چ٢سی٠ غ١ی اؾز ٦ّ  SOX9ق٤ز ق٤ز. ا٤٢ّٟ سه٤ض ٝی٣ ٢ٕبز٧بی ا٣ٙی٦ ١یع ثیبٟ ٝی (genita ridge)ثطآٝسٕی س٢بؾٚی 

http://www.nokhbegaan.com/
http://www.nokhbegaan.com/


نخبگان گستر فرهنگ پسشکی گروه آموزشی خذمات تخصصی مرکس  

 14 مًسسٍ فرَىگ گستر وخبگان بًدٌ ي َر گًوٍ کپی برداری پیگرد قاوًوی دارد . استفادٌ از جسيات فقط مخصًص افراد ثبت وامی

www.nokhbegaan.com     65332223356-66562636-66562661-621 

     www.nk1.ir    ؾبیز ػسیس

 یْی اظ ف٤اٝ٘ ایؼبز ؾ٢سضٛ ٣اضزٟ ٧SOX10بی غٟ ق٤ز. ػ٨فزض ىطآی٢س سقیی٠ ػ٢ؿیز ٝطزاٟ ثیبٟ ٝی SRYدبیی٠ زؾز 

 ١یع ١َف زاضز. (Hirschsprun)ثطٓ سیخ ز٣ اؾز ٣ احشٞبلاً زض ٤١ض٣دبسی ٝحیغی ٣ ثیٞبضی ٧یطقذط١٣ٔ 

٧ب یب ٤ّچْی چكٜ (anophthalmia)٧ب ( ث٦ ف٤٢اٟ فبٝ٘ ىَساٟ چك3q26ٜ)ّط٤ٝ٣ظ٣ٛ ٧SOX2بی غٟ ػ٨ف

(microphthalmia) سط ٣ ٧ٞطا٥ ثب ا١ؿساز ٝطی ٣ ٧یذ٤دلاظی ٥ا١س. اٝب ٧ٞچ٢ی٠ فبٝ٘ یِ ؾ٢سضٛ یب فلائٜ ٕؿشطز١كبٟ زاز٥ قس٥

 (anophtalmia- esophageal- genital syndrome)س٢بؾٚی  –ٝطی  –٧ب س٢بؾٚی زض ٝطزاٟ ث٦ ١بٛ ؾ٢سضٛ ىَساٟ چكٜ

 ثبقس.ٝی

 94عَال زکتزی 18

 T-Box(TBX)ّبی صى

ی٤ضی ٢ّس. ای٠ غٟ ٦ّ ث٦ ١بٛ ثطاّیایيب ٝیزض ٤ٝـ ١َف ٨ٝٞی زض سقیی٠ اذشهبنیز ٝع٣زضٛ دبضاّؿبی٘ ٣ سٞبیع ٤١س٤ّ٤ضز  Tغٟ 

(Brachyury) ٢ّس ٦ّ زاضای ٧ط ز٣ ز٠ٝ٣ ىقبٗ ٢٢ّس٥ ٣ ٨ٝبض ٢٢ّس٥ اؾز. غٟق٤ز، یِ ىبّش٤ض ض٤١٣یؿی ّس ٝی١یع ق٢بذش٦ ٝی-

ْی حض٤ض ٧بی ٤ّچ٧بی غ١ی زض ذ٤ق٦ا١س ٣ ثطذی اظ افضبء ای٠ ذب٤١از٥زض ؾطاؾط غ٤١ٛ ا١ؿبٟ دطا٢ّس٥ قس٥ T-boxیب  ٧TBXبی 

ق٤ز ٦ّ ٝی (ulnar- mammary syndrome)دؿشب١ی  –٤ٝػت ؾ٢سضٛ ظ١س ظیطی٠  ٧TBX3بی ىَساٟ فْٞٚطز زاض١س. ػ٨ف

٧بی)زؾز ٣ دب٧بی( ى٤ٍب١ی ث٦ ٧ٞطا٥ ٧یذ٤دلاظی مسز دؿشبٟ ٝكب٧س٥ ٧بی س٤ْی٢ی دیف ؾبظ ظ١س٥ ظیطی٠ زض ا١ساٛزض آٟ ١ب٢٧ؼبضی

ٕطز١س. ای٠ ثیٞبضی ٝی (Holt – Oram Syndrome)ا٣ضاٛ  –٤ػت ؾ٢سضٛ ٤٧ٙز ٝ ٧TBX5بی ىَساٟ فْٞٚطز ق٤ز. ػ٨فٝی

ق٤ز ٦ّ ث٦ ذه٤ل قبٝ٘ ١َبئم زی٤اض٥ ز٧ٚیعی، ١َبئم ّب٧ف ضازیبٗ ٧بی ٍٚجی ٝبزضظازی ٝكرم ٝیآس٤ظ٣ٛ مبٙت ثب ٢٧ؼبضی

َساٟ ّبٝ٘ ؾبفس زؾز ضا زض س٤ا١س اظ یِ ٧یذ٤دلاظی ذيیو)ٕب٧ی ٝضبفو قسٟ( ا١ٖكشبٟ قؿز سب ىا١ساٛ ى٤ٍب١ی اؾز ٦ّ ٝی

ای ز١س٥ -ای٧بی آس٤ظ٣ٛ ٝن٤ٚة ١َم اؾشر٤ا١ی قسٟ ٨ٝط٥زض ایؼبز ثیٞبضی اؾ٤ْٙی٤ظ آس٤ظ٣ٛ مبٙت ٣ حبٙز TBX6ثٖیطز. غٟ 

(Spondylocostal dysostosis) ٧بی ٝطث٤ط ث٦ زؾشٖب٥ س٢بؾٚی ظ١بٟ( ١َف زاضز.٣ آدلاظی ٝؼبضی ٤ٝٙطی٠)١ب٢٧ؼبضی 

 (Zinc Finger Genes)ّبی اًگشت رٍی صى

٢٢ّس. ثطای ( فٞ٘ ٝیDNAثبق٢س ث٦ ف٤٢اٟ ىبّش٤ض ض٤١٣یؿی)ثب اسهبٗ ا١ٖكز ض٣ی ث٦ ٧بیی ٦ّ حب٣ی ٤ٝسیو ا١ٖكز ض٣ی ٝیغٟ

٧بی ف٤٢اٟ فبٝ٘ ز٣ ثیٞبضی س٤ْی٢ی ٝكرم قس٥ اؾز. حصه اؾز ث٦  GL13حب٣ی ٤ٝسیو ا١ٖكز ض٣ی ث٦ ١بٛ ٝظبٗ یِ غٟ 

قس٥،  (Greig cephalopolysndactyly)٤ٝػت ؾيب٤ٙدٚی ؾی٠ زاّشیٚی ٕطیِ  GL13طٕیط١س٥ ٧بی زض ثػبییثعضٓ یب ػبث٦

٧بی سنییط چ٨بضچ٤ة زض ق٤ز. زض َٝبث٘ ػ٨ف٧بی ؾط، زؾز ٣ دب ٝظ٘ دٚی زاّشیٚی ٣ ؾی٠ زاّشیٚی ٝكب٧س٥ ٝی٥ ثب ١ب٢٧ؼبضی

GL13  ٗزض ؾ٢سضٛ دبٙیؿشط٧ب(Pallister-Hall syndrome) فلائٜ انٚی آٟ دٚی زاّشیٚی، ٧بٝبضس٤ٝبی ا١س ٦ّ ٕعاضـ قس٥

 ثبقس.٧یذ٤سبلا٤ٝؼ ٣ َٝقس ثس٣ٟ ٢ٝيص ٝی

 ٧بی زاضای یِ ٤ٝسیو ا١ٖكز ض٣ی٧بی س٤ْی٢ی زض اضسجبط ثب غ١ٟب٢٧ؼبضی 9-3ػس٣ٗ 

 ًبٌّجبری تکَیٌی هَقعیت کزٍهَسٍهی صى

GL13 7p13 ٗؾ٢سضٛ ٕطیٔ ٣ ؾ٢سضٛ دبٙیؿشط ٧ب 

WT1 11p13  زضاـ –ؾ٢سضٛ ز١یؽ 

ZIC2 13q32 ٤ٙ٤٧دط٣ظ١ؿيبٙی 

ZIC3 Xq26 ١َبئم ػب١جیز 

 

 (93-94)ارشس ثبشس؟ هی Zinc fingerّبی ّبی سیز حبطل جْش زر صىعَال: کساهیک اس ثیوبری
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 Wilson diseaseة(   Holoprosencephalyاٙو( 

 Patau syndromeز(    Synpolydactylyع( 

ب٤ٙى٤ضٝبؾی٤ٟ قسیس زض اطط فسٛ سؿ٨یٜ ٝنع دیكی٠ ض٣یب١ی یب دط٣ظ١ؿيب٤ٟٙ اؾز ٦ّ زض ٤ٙ٤٧دط٣ظ١ؿيبٙی، ٤١فی ٝ پبعد گشیٌِ الف/

ٕطزز. ١َم زض ای٠ ىطای٢س سَؿیٜ، ثبفض ایؼبز قْ٘ ثس٣ٟ ٤ٙة ٣ ؽب٧ط حبٙز عجیقی ث٦ س١٤ٚؿيب٤ٟٙ ٣ زیب١ؿيب٤ٟٙ سَؿیٜ ٝی

% ٤ٝاضز ث٦ 30-40ٝی ٣ ّط٤ٝ٣ظ٣ٝی ٣ػ٤ز زاضز. زض ق٤ز. ٤ٙ٤٧دط٣ظ١ؿيبٙی ث٦ ن٤ضر ٢ٝيطز، ؾ٢سضمیطعجیقی ٣ ١َبیم ٤١ض٤ٙ٣غیْی ٝی

-سطی٠ آ٨١بؾز. ٤١ؿ ٢ٝيطز آٟ زض اضسجبط ثب ؾ٦ غٟ ق٢بذش٦ قس٥ اؾز. ػ٨فقبیـ 13ق٤ز ٦ّ سطیع٣ٝی ن٤ضر ّط٤ٝ٣ظ٣ٝی زیس٥ ٝی

ثس٣ٟ ٤ٙة ضا ث٦  س٤ا١س اقْبٗ ٝرشٚيی اظ ذيیو ٝظ٘ آ٤١ظٝیب)ىَساٟ حؽ ث٤یبیی( سب حبٙز ّك٢س٧٥ب، ٝی٧بی ٧شط٣ظی٤ٖر زض ای٠ غٟ

ثط ض٣ی ّط٤ٝ٣ظ٣ٛ  ٣SIX3  13q32ثط ض٣ی ّط٣ٝع٣ٛ  ZIC2, 7q36ثط ض٣ی ّط٤ٝ٣ظ٣ٛ  (SHH)٧بٓ ٣ػ٤ز آ٣ضز. غٟ ؾ١٤یِ ٧یغ

2q21  ٟزض ایؼبز ای٠ حبٙز زذبٙز زاض١س ٦ّ زض ای٠ ٝیبSHH  ٟثیكشطی٠ ١َف ضا زاضز. غZIC2 ٟ٧بی ا١ٖكز ض٣ی اظ ذب٤١از٥ غ

-٧ب ٣ ػ٤ا٧٦١بی سطقحی زض ٝؿیط دیبٛ ضؾب١ی اؾز ٦ّ ٝؿئ٤ٗ ا٤ٖٙث٢سی ٤ٙث٦ فهجی، ؾ٤ٝیزط٣سئی٠اظ ذب٤١از٥ د SHHاؾز. غٟ 

 ٧بی ا١ٖكز ض٣ی ٧ؿش٢س فجبضس٢س اظ:٧بیی ٦ّ ٝطث٤ط ث٦ ذب٤١از٥ غٟثبقس. ؾبیط غ٧ٟبی حطّشی ٣ ٤ٕاضقی ٝی

1- WT1ق٤ز()ؾجت ؾ٢سضٛ ز١یؽ زضاـ ٝی 

2- GLI3ق٤ز()ؾجت ؾ٢سضٛ دبٙیؿشط٧بٗ ٣ ؾ٢سضٛ ٕطیٔ ٝی 

3- ZIC3ق٤ز(ای ٝی)ؾجت ؾ٢سضٛ ّبضسبػع یب زیؽ ّی٢عی ٝػ٥ 

 95زکتزی   23عَال
 

 راعت ثسى –ًقبیض جبًجیّت: ًقبیض هزثَط ثِ هحَر چپ 

٣ یب زض  (situs ambiguous)٧بی سهبزىی ٧ب زض ٤ٍٝقیزس٤ا١س ثبفض ٍطاض ٕطىش٠ ا١ساٛضاؾز ٝی –٧بی فسٛ سَبضٟ چخ ١ب٢٧ؼبضی

ٝك٤٨ض اؾز. فْٞٚطز  dextrocardiaق٤ز. اىطاز ثب ٍٚت زض ؾٞز ضاؾز، حبٙشی ٦ّ ث٦  (situs inversus)٧بی ٝق٤ْؼ ٤ٍٝقیز

٧بیی ق٤ز ٣ احشٞبلاً حطّز ای٠ ٝبیـ ثبفض ض٧ب قسٟ ٤ٝضى٤غ٧ٟب ثبفض حطّز ٝبیـ اعطاه ٕط٥ ض٣ ث٦ ػب١جی٠ ٝیظ١كی ای٠ ٝػ٥

(morphogens) ق٤ز ٦ّ زض اظ ثی٠ ثطزٟ سَبضٟ زضٕیط ٧ؿش٢سٝی. 

٧بی ٝطث٤ط ثؿشٖی زاضز. ١ب٢٧ؼبضی ٣polycystin-2  ٧left-right dynein(Ird)ب سب حسی ث٦ ثیبٟ ز٣ دط٣سئی٠، فْٞٚطز ای٠ ٝػ٥

ق٤ز، ٦ّ اّظط ثیٞبضاٟ ٝی ٧primary cilliary dyskinesiasب ٤ٝؾ٤ٛ ث٦ ای اظ ١ب٢٧ؼبضیزض ا١ؿبٟ ثبفض ایؼبز زؾش٦ dyneinث٦ 

٧بی ْٝطض، ١بثبض٣ضی ٣ ٧یسض٣ؾيبٙی ٧ب زض ای٠ اىطاز ثب ؾی٤٢ظیز٧ؿش٢س. فْٞٚطز میطعجیقی ٝػ٥ situs inversusٝجشلا زاضای 

٢ّس ٣ زض ا١ؿبٟ اؾز زض ٤ٝـ ایؼبز ١َم ػب١جیز ٝی ٦ّpolycystin-2 غٟ ّس ٢٢ّس٥ دط٣سئی٠  PKD1ٝطسجظ اؾز. ػ٨ف زض 

 ق٤ز.١یع ثبفض ثیٞبضی ّٚی٦ دٚی ّیؿشی ثب س٤اضص آس٤ظ٣ٝی ٝن٤ٚة ٝی

ثط  ZICاؾز.  Gliیْی اظ افضبی ذب٤١از٥ ىبّش٤ض ض٤١٣یؿی  ZIC3بیقشطی٠ فٚز غ١شیْی ١َم ػب١جیز زض ا١ؿبٟ ػ٨ف زض غٟ ق

ضؾس ٣ ٝطزاٟ ٝجشلا ١َبیم سهبزىی ١كبٟ ٝن٤ٚة ث٦ اضص ٝی ٣Xاٍـ قس٥ اؾز. ای٠ ثیٞبضی ث٦ ن٤ضر ٣اثؿش٦ ث٦  Xض٣ی ّط٤ٝ٣ظ٣ٛ 

 ٧ؿش٢س. situs inversusز٢٧س ٣ ثطذی اظ ظ١بٟ حبٝ٘ ١یع زاضای ٝی

-ٝی heterotaxyیب  ٧situs ambiguousب، ّجس، عحبٗ ٣ ٝقس٥ ١ؿجز ث٦ ذظ ٝیب١ی)ث٦ ای٠ حبٙز ٍطاضٕیطی سهبزىی ٍٚت، ضی٦

-LEFق١٤س قبٝ٘ ٧بی ٍٚجی ٝبزضظازی ٝطسجظ اؾز. غ٨١بی زیٖط ٦ّ ثبفض ١َم ػب١جیز ٝی٤ٕی٢س.( ای٠ حبٙز امٚت ثب ١ب٢٧ؼبضی

TYA ،CRYPTIC  ٣ACVR2B .٧ؿش٢س 

ضاؾز ٧ط یِ اظ ا١سا٨ٝب  –ضاؾز زض ػ٢ی٠ ا٣ٙی٦ ثطٍطاض قس، حبٗ ٤١ثز ث٦ ثطٍطاضی ا٤ٖٙی چخ  –ث٦ ٝحض ای٦ْ٢ فسٛ سَبضٟ چخ 

٢٢ّس. ٧بی چخ ٣ ضاؾز ثسٟ ایيبء ٝی١َف ٨ٝٞی ضا ایؼبز ا٤ٖٙی ثغ٠ ٣eHAND  dHANDق٤ز. ٝظلاً ز٣ ىبّش٤ض ض٤١٣یؿی ٝی
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ق٤ز ٦ّ ىبٍس ثغ٠ ضاؾز ث٤ز٥ ٣ ای٠ ث٦ ٝق٢بی آٟ اؾز ٦ّ ثبفض ایؼبز حی٤ا١بسی ٝی ٧dHANDبی ٤ٞ٧ظی٤ٖر زض ٤ٝـ ػ٨ف

dHAND .زض سٞبیع ٍٚجی ١َف زاضز 

ق٤ز. زض زض ز٧٤ٍٚ٣بی ث٨ٜ چؿجیس٥ ا١ؿبٟ، ١ؿجز ث٦ زیٖط ز٧٤ٍٚ٣بی سِ سرٞی ٣ ز٣ سرٞی ثیكشط زیس٥ ٝی ١L\Rَبیم فسٛ سَبضٟ 

ز٧س. دیك٨٢بز قس٥ ٦ّ ١َم زض ػب١جیز ػ٢ی٠ ؾٞز ض ٕطىش٦، ١َبیم ػب١جیز ١كبٟ ٝیاّظط ٤ٝاضز ػ٢ی٢ی ٦ّ زض ؾٞز ضاؾز ٍطا

 ضاؾز، ث٦ ذبعط فسٛ زضیبىز ؾی٢ٖبٗ ّبىی اظ ػ٢ی٠ ؾٞز چخ اؾز. 

٤ٝػت ٧ط ز٣ ٤ٝضز س٤ٝ٤ض ٣یٚٞع ٣  11ثط ض٣ی ّط٤ٝ٣ظ٣ٛ  WT1ث٦ ١بٛ  (zfm-c)٧بی غٟ زیٖط حب٣ی ٤ٝسیو ا١ٖكز ض٣ی ػ٨ف

ق٤ز ٦ّ زض آٟ زؾشٖب٥ س٢بؾٚی ٝی (Denys-Drash syndrome)زضاـ  –ی ث٦ ١بٛ ؾ٢سضٛ ز١یؽ یِ ثیٞبضی ١بزض س٤ْی٢

٧بی ز٣ غٟ زیٖط زاضای ٤ٝسیو ٕطزز. ػ٨فذبضػی ٝج٨ٜ ث٤ز٥ ٣ ١بضؾبیی ّٚی٤ی دیكط١٣س٥ ث٦ زٙی٘ ١يطیز)اٙش٨بة ّٚی٦( ٝكب٧س٥ ٝی

 ا١س.ٝ٘ ٤ٙ٤٧دط٣ظ١ؿيبٙی ٣ ١َبئم ػب١جیز ١كبٟ زاز٥ قس٥ث٦ سطسیت ث٦ ف٤٢اٟ فب ٣ZIC3  ٧ZIC2بی ث٦ ١بٛ (zfm-c)ا١ٖكز ض٣ی 

ق٤ز ٣ چخ ثسٟ ٕيش٦ ٝی –انغلاحی اؾز ٦ّ ث٦ فسٛ سَبضٟ عجیقی ضاؾز  (Situs solitus)اظ ٙحبػ ثبٙی٢ی ؾیش٤ؼ ؾبٙیش٤ؼ 

اىطاز زاضای % 25ٕطزز. ثیف اظ ٧بی ثسٟ اعلاً ٝیث٦ ٝق٤ْؼ قسٟ آضایف عجیقی ا١ساٛ (situs Inversus)ؾیش٤ؼ ای٤٢ضؾ٤ؼ 

Situs Inversus  یِ ثیٞبضی آس٤ظ٣ٛ ٝن٤ٚة ث٦ ١بٛ ؾ٢سضٛ ّبضسبػ٢ط(Kartagener syndrome) ای یب اذشلاٗ حطّشی ٝػ٥

(Ciliary dyskinesia)  :زاض١س. ؾبیط انغلاحبر ث٦ ّبض ضىش٦ فجبضس٢س اظheterotaxy, isomerism sequence, 

polyasplenia/asplenia  ٛ٣ ؾ٢سضInvemark. 

 ّبی اًتقبل پیبم)عیگٌبل زّی(ىص

 RETپزٍتَاًکَصى 

٧بی ّؿت فْٞٚطز، چ٦ اّشؿبثی ٣ ٢ّس. ػ٨فیِ سیط٣ظی٠ ّی٢بظ ؾغح ؾ٤ٚٙی ضا ّس ٝی ٣10q11.2اٍـ زض  RETدط٣س٤ا٤ْ١غٟ 

 50جبً زض ٧بی اظ زؾز ضىش٠ فْٞٚطز سَطی٧بی ٝس٣لاضی سیط٣ئیس ٣ػ٤ز زاض١س. ػ٨فچ٦ ث٦ ن٤ضر اضطی، زض ١ؿجز ثبلایی اظ ؾطعبٟ

٧بی ا١س. زض ای٠ ثیٞبضی ١َم زض ٨ٝبػطر ؾ٤ٚٗق٢بؾبیی قس٥ (Hirschsprung)زضنس ٤ٝاضز اضطی ثیٞبضی ٧یطقذط١٣ٔ 

ٕب١ٖٚی١٤ی ث٦ قج٦ْ فهجی ظیط مكبی ٝربعی ٣ فضلا١ی ض٣ز٥ ثعضٓ ٣ػ٤ز زاضز. فلائٜ ثبٙی٢ی ّٞی ثقس اظ س٤ٙس ؽب٧ط قس٥ ٣ ٝق٤ٞلاً 

 ق٤ز.ای زیس٥ ٝی٣ز٥ث٦ ن٤ضر س٤ضٛ قْٞی ٣ ا١ؿساز ض

 (92-93)کبرشٌبعی ّبی سثز زر عزطبى تیزٍئیس زذبلت زارز؟ عَال: کساهیک اس اًکَصى

 MSH2ز(   MLH1ع(   METة(   RETاٙو(  

 RETزض ثط٣ظ ؾطعبٟ سیط٣ئیس ١َف زاضز. لاظٛ ث٦ شّط اؾز ٦ّ ػ٨ف ىَساٟ فْٞٚطز زض غٟ  RETا٤ْ١غٟ  پبعد گشیٌِ الف/

)ؾطعبٟ مس٥ سیط٣ئیس ذب٤١ازٕی یب MEN2ق٤ز، اٝب ػ٨ف ّؿت فْٞٚطز زض ای٠ غٟ ٢ٝؼط ث٦ ثط٣ظ ؾ٢سضٛ ٤ٝػت ٧یطقذط١٣ٔ ٝی

 ق٤ز.دطا٢ّس٥( ٝی

 96زکتزی  9ٍ  94زکتزی  5عَال 

 FGFّبی گیزًسُ

ٕیطز. ای٠ ٧بی سیط٣ظی٠ ّی٢بظی زض٣ٟ مكبیی ا١ؼبٛ ٝیذبضع ؾ٤ٚٙی ثب ٣اؾغ٦ ذب٤١از٥ چ٨بض فض٤ی اظ ٕیط١س٥ ٧FGFبی ا١شَبٗ دیبٛ

ثبق٢س؛ یِ ١بحی٦ ذبضع ؾ٤ٚٙی ثب ٧ؿش٢س ٦ّ ٧ط یِ زاضای ؾ٦ ػع ٨ٜٝ ٝی (FGFRs)٧بی فبٝ٘ ضقس ىیجط٣ثلاؾشی ذب٤١از٥ ٕیط١س٥

 ٣ ز٣ ز٠ٝ٣ سیط٣ظی٠ ّی٢بظی زض٣ٟ ؾ٤ٚٙی. (transmembrance)ای٤ٕٚ٤٢ٞث٤ٙی٢ی، یِ ٍغق٦ زض٣ٟ مكبیی  -ؾ٦ ز٠ٝ٣ قج٦
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٧بی ّؿت فْٞٚطز ٣ یب ا١س ٦ّ ٝق٤ٞلاً ػ٨فز٣ ٕط٥٣ اظ ١َبئم س٤ْی٢ی ق٢بؾبیی قس٥زض  ٧FGFRsبی ّس ٢٢ّس٥ ػ٨ف زض غٟ

٧بی اؾْٚشی آ٢ّسض٣دلاظیبیی ٧ؿش٢س. ٧بی ّطا١ی٤ؾی٤٢ؾش٤ظیؽ ٣ ذب٤١از٥ زیؿذلاظیثبق٢س. ای٠ ١َبیم قبٝ٘ ؾ٢سضٛىقبٗ ٢٢ّس٥ ٝی

ث٦ ذ٤ثی ق٢بذش٦ قس٥ اؾز، ٝكره٦  (Apert syndrome)٧بی ّطا١ی٤ؾی٤٢ؾش٤ظیؽ ٦ّ اظ ثی٠ آ٨١ب ؾ٢سضٛ آدطر زض ؾ٢سضٛ

٧ب ٣ دب٧ب ٧ٞچ٤ٟ ؾی٠ ای اؾز، ٦ّ امٚت ثب ٣ػ٤ز ١ب٢٧ؼبضی زض زؾزانٚی ثؿش٦ قسٟ ظ٣ز٢٧ٖبٛ زضظ٧بی ػٞؼ٦ٞ

زض یْی اظ اؾیس٧بی آٝی٦٢ ٝشقٌٚ  ٧FGFR2ب( ٧ٞطا٥ اؾز. فٚز ایؼبز ؾ٢سضٛ آدطر ػ٨ف زض غٟ زاّشیٚی)چؿجیس٥ ث٤زٟ ا١ٖكز

 ٢ّس.٦ ح٦َٚ ز٣ٛ ٣ ؾ٤ٛ ای٤ٕٚ٤٢ٞث٤ٙی٢ی ضا ث٦ ٧ٜ ٝشه٘ ٝیث٦ دذشیسی اؾز ّ

٦ّ اىطاز ٝجشلا  (Crouzon syndrome)س٤ا١س ؾجت ایؼبز ؾ٢سضٛ ّط٣ظٟ زض َٝبث٘، ػ٨ف زض ؾ٤ٝی٠ ٤ٙح ای٤ٕٚ٤٢ٞث٤ٙی٢ی ٝی

٧بی ثعضٓ دب ا١ٖكز٦ّ زض اىطاز ٝجشلا قؿز ٧ب ٣  (Pfeiffer syndrome)اضای زؾز ٣ دب٧بی ١طٝبٗ ٧ؿش٢س، ٣ یب ؾ٢سضٛ ديبیيط 

 د٠٨ ٧ؿش٢س، ق٤ز.

 ق٤ز.٧بی س٤ْی٢ی ٦ّ زض اطط ػ٨ف زضٕیط١س٥ ىبّش٤ض ضقس ىیجط٣ثلاؾشی ایؼبز ٝی: ١ب٢٧ؼبضی9-4ػس٣ٗ 

 عٌسرم کزٍهَسٍم صى

ّبی ثغتِ شسى سٍزرط زرسّبی عٌسرم

 جوجوِ)کزاًیَعیٌَعتَسیظ(

FCFR1 8p11 ديبیيط 

FGFR2 

 

 

 

FGFR3 

10q25 

 

 

 

4p16 

 آدطر

 ظ٣ّٟط٣

 ٣یؽ –ػْؿ٤ٟ 

 ديبیيط

 ّط٣ظ٣ٟ

 )٧ٞطا٥ ثب آّب١ش٤ظ ١یٖطیْب١ؽ(

 ّبی اعکلتیزیغپلاسی

FGFR3 4p16 

 آ٢ّسض٣دلاظی

 ٧یذ٢ّ٤سض٣دلاظی

 زیؿذلاظی سب١بس٤ى٤ضیِ

 

اؾز. ثرف دط٣ّؿیٞبٗ زؾز ٣ دب٧ب ٤ّسب٥ اؾز)٤ّسب٥  (axhondroplasia)سطی٠ ١َم ٤ّسب٧ی ٍس غ١شیْی آ٢ّسض٣دلاظی قبیـ

ثبقس. ٤٧ـ ٣ اٝیس ث٦ ظ١سٕی ّبٝلاً عجیقی اؾز. فٚز ایؼبز ٝٚیِ( ٣ ٧ٞچ٢ی٠ ؾط ثعٓ ث٤ز٥ ٣ دیكب١ی ثیط٣ٟ ظز٥ ٝیقسٟ ضیع٣

% ٤ٝاضز( ز٠ٝ٣ زض٣ٟ مكبیی ٢ٝؼط ث٦ 98اؾز. ػ٨ف قبیـ )زض حس٣ز  FGFR3آ٢ّسض٣دلاظی ػ٨ف زض، ٣ یب زض ١عزیْی، ز٠ٝ٣ 

قسٟ دط٣سئی٠ ضا  ق٤ز. ای٠ ػ٨ف زایٞطیع٥ٝی (G380R or c.1138G>A)ػبیٖعی٢ی اؾیس آٝی٦٢ ٕلایؿی٠ س٤ؾظ آضغ١ی٠ 

٧بی اؾْٚشی، یق٢ی سط زیؿذلاظیق٤ز. زض ىطٛ ذيیوسكسیس ّطز٥ ٦ّ ثبفض ایؼبز ؾی٢ٖبٗ ز٧ی زض ثرف ىط٣زؾز ٕیط١س٥ ٝی
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ا١ساظ٥ ٣ قْ٘ ؾط ق٤ز، اٝب ٧ب)زؾز ٣ دب( زیس٥ ٝیای زض س٦٢ ٣ ا١ساٛسنییطار ٝكبث٦ (hypochondroplasia)٧یذ٢ّ٤سض٣دلاظی 

 ق٤ز.ایؼبز ٝی FGFR3عجیقی اؾز. ای٠ ثیٞبضی زض اطط ػ٨ف زض ز٠ٝ٣ سیط٣ظی٠ ّی٢بظی دط٣ّؿیٞبٗ)زض٣ٟ ؾ٤ٚٙی( غٟ 

قْ٘ قسیسسط ٣ ّك٢س٥ زیؿذلاظی اؾْٚشی اؾز ٦ّ زض اطط ایؼبز ػ٨ف  (thanatophoric dysplasia)زیؿذلاظی سب١بس٤ى٤ضیِ 

٣ یب ػ٨ف زض ز٠ٝ٣ سیط٣ظی٠ ّی٢بظی  FGFR3ز٠ٝ٣ ای٤ٕٚ٤٢ٞث٤ٙی٢ی)ذبضع ؾ٤ٚٙی( غٟ  زض دذشیس ٝشه٘ ٢٢ّس٥ ز٣ٝی٠ ٣ ؾ٤ٝی٠

 ق٤ز.ایؼبز ٝی FGFR3زیؿشبٗ 

ثبفض ٤ّسب٧ی ٍبٝز ق١٤س، ظیطا زض ٤ّزّبٟ ٝجشلا  (loss-of-function)س٤ا٢١س ثب ْٝب١یؿٜ اظ زؾز ضىش٠ فْٞٚطز ٧ب ١ٞیای٠ ػ٨ف

زض آٟ ٍطاض ٕطىش٦ اؾز، چ٢ی٠  FGFR3ای ٣ػ٤ز زاضز ٦ّ ظ٣ٝی زض ١بحی٧٦یطق٤٨ضٟ ٦ّ ضیع حصه ّط٤ٝ٣ –ث٦ ؾ٢سضٛ ٣ٙو 

 ق٤ز.٧بی اؾْٚشی زیس٥ ١ٞی١ب٢٧ؼبضی

 (91-91)زکتزی کٌس؟ ّبی سیز عول هیّبی ایجبز کٌٌسُ آکٌسرٍپلاسیب، احتوبلاً ثب کسام یک اس هکبًیغنعَال: جْش

 Loss-of-functionة(   Gain-of-functionاٙو( 

 Haploinsufficiencyز(   Dominant negativeع( 

 پبعد گشیٌِ الف/

 (91-92)زکتزی ، کسام گشیٌِ سیز زرعت اعت؟ FGFRّبی عَال: زر ذظَص گیزًسُ

 ٕطزز.٧بی ّطا١ی٤ؾی٤٢ؾش٤ظیؽ ٝی٧ب س٨٢ب ٢ٝؼط ث٦ ؾ٢سض٧ٛ٣بی ٝطسجظ ثب ای٠ ٕیط١س٧٥بی غٟاٙو( ػ٨ف

 اىشس.ای٠ زؾش٦ غ١ی اسيبً ٝیسطی٠ ١َم ٤ّسب٧ی ٍس غ١شیْی ثب ػ٨ف زض ة( قبیـ

 ق٤ز.ثب ضیع حصه ّط٤ٝ٣ظ٣ٝی ١بحی٦ ٝكبث٦، ٢ٝؼط ث٦ ١ب٢٧ؼبضی اؾْٚشی ٝی Wolf-Hirschhornع( زض ؾ٢سضٛ 

 ٧ٞبٟ زیؽ دلاظی اؾْٚشی قسیس ٣ ّك٢س٥ اؾز. Alportز( ؾ٢سضٛ 

 پبعد گشیٌِ ة/

 94زکتزی  32

 ّبی حلقیقَط

ق١٤س. لای٦ ٝيط٣ـ ٢٢ّس٥ حٌٚ، سیط٣ئیس ٣ ٦ چ٨بضٛ ٣ د٢ؼٜ س٤ْی٠ ؽب٧ط ٝیزض ٧يش (pharyngeal arches)٧بی حَٚی ٤ٍؼ

٢ٝكبء ٕطىش٦ اؾز ٣  (ectoderm)٧ب ١یع اظ اّش٤زضٛ ، لای٦ ذبضػی ادیسضٝی ای٠ ا١ساٛ(endoderm)دبضاسیط٣ئیس٧ب اظ ا١س٣زضٛ 

 ق٤ز.بی قشیل فهجی ایؼبز ٝی٧قبٟ ١یع اظ ؾ٣ٗ٤ٚ ثرف اؾشر٤ا١ی (mesoderm)٧بی آ٨١ب اظ ٝع٣زضٛ ٧ٞچ٢ی٠ ٝب٧یچ٦

٧ب ٧بی حَٚی ا٣ٗ ٣ ز٣ٛ ٧ٞطا٥ ٧ؿش٢س. یْی اظ ای٠ ثیٞبضی٧ب ٦ّ ثب س٤ْی٠ ٤ٍؼا٤ٖٙی س٤اضطی ٣ ْٝب١یؿٜ غ١شیْی ثطذی اظ ؾ٢سضٛ

 اؾز. Branchio- oculo – facial syndrome(BOFS))ن٤ضر  –چكٜ –ؾ٢سضٛ ثطا١ف)ضی٦( 

ؾ٢سضٛ  –٧بی ؾ٤ٛ ٣ چ٨بضٛ ّیؿ٦ –ضی ٝطسجظ ثب س٤ْی٠ ١بث٢٨ؼبض ؾبذشبض٧بی حَٚی سطی٠ ثیٞب٧ط چ٢س ٝك٤٨ضسطی٠ ٣ قبیس قبیـ

ن٤ضر یب ؾ٢سضٛ ٤ٙ٣ّبضزی٤ىكبٗ  –ٍٚت  –اؾز ٦ّ ث٦ ؾ٢سضٛ ّبٛ  DGSیب  (DiGeorge syndrome)زی ػ٤ضع 

(Velocardiofacial syndrome= VCFS) .١یع ٝقط٣ه اؾز 

-ق٤ز، ایؼبز ٝیغٟ ٝی ٦ّ30 ثبفض حصه  22q11ٝیٚی٤ٟ ثبظی ٤١اض  ٤3دی ای٠ ؾ٢سض٣ٛ زض اطط حصه ّط٤ٝ٣ظ٣ٝی سحز ٝیْط٣ؾْ

 ٧بی زؾشٖب٥ حَٚی زاضز.اؾز ٦ّ ثیبٟ ثؿیبض ثبلایی زض سٞبٛ ثرف Tbx1سطی٠ حصه غ١ی ٝطث٤ط ث٦ ق٤ز ٦ّ ٨ٜٝق٤ز. دیك٨٢بز ٝی

 ّبی تکَیٌیّب زر ًبٌّجبریًقش هضُ
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ثبق٢س. زض ثطـ فطضی، آ٨١ب زاضای یِ اؾْٚز ٝشكْ٘ اظ ٦١ مسز ح ؾ٤ٚٙی ٝیؾغ (hair like)٧بی ٤ٝ ٝب٢١س ظزٕی٧ب ثیط٣ٟٝػ٥

 ا١س.ٝیْط٣س٤ث٤ٗ ٝضبفو)ز٣سبیی( ث٤ز٥ ٦ّ یِ ػيز ٝیْط٣س٤ث٤ٗ ٝطّعی ضا احبع٦ ّطز٥

 ٧بی حَٚی ا٣ٗ ٣ ز٧ٛ٣بی ٝطسجظ ثب ٤ٍؼ٧ب ٣ ثسقْٚی: ثطذی اظ ؾ٢سض9ٛ-5ػس٣ٗ 

 ّبهکبًیغن تَارث ّبثسشکلی عٌسرم

Oculo-auriculo- 

vertebral spectrum 

(OAVS) 

 

 

 

Treacher Collins 

Syndrome 

 

 

 

Branchio-oculo- facial 

syndrome (BOFS) 

 

 

 

 

Branchio- oto – renal 

syndrome 

 

 

 

Pierre – Robin 

sequence 

 

 

 

 

٤ّچِ ث٤زٟ یِ عطه ن٤ضر، 

٧بی ٤ٕـ؛ ّیؿز ١ب٢٧ؼبضی

-د٤ؾشی ض٣ی ّط٥ چكٜ، قْبه

٧بی ٧بی ٤ٝضزی؛ )آ٤١ٝبٙی

 ٧بی ٕطز١ی(٨ٝط٥

٧یذ٤دلاظی آض٣اض٥ سحشب١ی ٣ 

ى٤ٍب١ی، قْبه دْٚی ض٣ ث٦ دبیی٠ 

٧ٞطا٥ ثب ٤ّٚث٤ٝب دِٚ دبیی٠، 

 لاٗ زض ق٤٢اییقْبه ّبٛ ٣ اذش

 

١َبئم ؾی٤٢ؾی قْبه ثطا١ف، 

قْبه / قْبه ّبشة ٙت ٣ ّبٛ، 

١ب٢٧ؼبضی ٧بی چكٞی اظ ػ٦ٚٞ 

ٝیْط٣ىشبٙٞی ٣ ا١ؿساز ٝؼبضی 

 اقْی

 

ن٤ضر ثبضیِ ٣ ّكیس٥، آدلاظی 

یب ا١ؿساز ٝؼبضی اقْی، 

٧بی زاذٚی ٣ ذبضػی ١ب٢٧ؼبضی

٤ٕـ، ىط٣ ضىشٖی زض ػ٤ٚی لا٦ٙ 

 ٤ٕـ

چب٦١ ٤ّچِ، قْبه ّبٛ، 

ىشبزٕی ظثبٟ ض٣ ث٦ ؾٞز ا

فَت)ظثبٟ زض ثرف ذٚيی ٍطاض 

إط ثیٞبضی ؾ٢سضٝی  –ٕطىش٦( 

٧بی زؾز ٣ دب ٣ ثبقس ١ب٢٧ؼبضی

ثیٞبضی ٝبزضظازی ٍٚجی ١یع زیس٥ 

 ق٤ز.ٝی

٧بی ثسقْ٘)ّكیس٥، ٤ٕـ

Satyr ١بق٤٢ایی حؿی ،)– 

٧بی د٤ؾشی فهجی، ثطػؿشٖی

 ٝق٤ٞلاً اؾذ٤ضازیِ ث٤ز٥ ٣ ٕب٧ی

١یع  ٣AD  ٤ٝARاضز اضطی 

 ٕعاضـ قس٥ اؾز.

 

 

AD 

 

 

 

 

 

AD 

 

 

 

 

 

AD 

 

 

ٝش٤٢ؿ: إط ث٦ ن٤ضر یِ 

ّٞذْٚؽ ثسقْٚی ایع٦ٙ٣ ثبقس، 

اؾذ٤ضازیِ اؾز. اقْبٗ 

 ٣AR  ADؾ٢سضٝی اضطی 

 ٕعاضـ قس٥ اؾز.

 

 

  -ف٤اٝ٘ میطغ١شیْی احشٞبٙی

 ٤ْٙ14q32.1ؼ ٝحشٞ٘ زض 

AD .١یع ٕعاضـ قس٥ اؾز 

 

 TCOF1ػ٨ف زض غٟ 

 

 

 

 

 

 TFAP24ػ٨ف زض غٟ 

 

 

 

 

 

، EYA1 ،SLX5ػ٨ف زض 

 ٤ْٙ1q31ؼ ٝحشٞ٘ زض 

 

٤ٝاضز اؾذ٤ضازیِ ٠ْٞٝ اؾز 

یِ س٤اٙی زىطٛ ٢٢ّس٥ ثبقس ٦ّ 

ز زض اطط ا٣ٙی٧٤ٖیسضا٢ٝی٤ظ ایؼب

ثب  ADقس٥ ثبقس. یِ ىطٛ 

 17q24ّی٤ٚثبظی زض  75حصه 

دی٤ؾشٖی زاضز ٦ّ ٠ْٞٝ ثیبٟ 

SOX9  ضا ٝشبطط

 ؾبظز)زیؿذلاظی ّبٝذ٤ٝٚیِ(
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Townes – Brock 

syndrome 

 

 

 

 

Auriculo-Condylar 

syndrome 

 

 

Oro-Facial – digital 

syndromes (type I to 

X) 

 

 

 

Otopalatodigital 

syndrome 

ثط ض٣ی لا٦ٙ ٤ٕـ؛ َٝقس ث٤زٟ 

ث٢س، ٢ٝيص، قؿز زاضای ؾ٦ 

 ٍٚجی –١َبیم ّٚی٤ی 

٧بی ثسقْ٘ ٣ ثیط٣ٟ ظز٥، ٤ٕـ

٧بی ٝيه٘ میطعجیقی اؾشر٤اٟ

قَی٦َ ٣ ىِ دبیی٢ی، ز٧بٟ 

 ٤ّچِ

ظثبٟ قْبىش٦ ٣ یب ٍغق٦ قس٥؛ 

-٧ب)چی٠ّبٛ قْبىش٦، ىط٤ٙ٤١ٛ

٧بی ٤ّچِ( ز٧ب١ی؛ 

)١ب٢٧ؼبضی٨بی ا١ٖكشبٟ، ا١ٖكشبٟ 

٤ّسب٥، دٚی زاّشیٚی، ؾی٠ 

 زاّشیٚی، ّٚی٤٢زاّشیٚی(

آٝسٕی ٙج٦ ثبلایی ّبؾ٦ چكٜ؛ ثط

د٘ ثی٢ی د٠٨، قْبه دْٚی ض٣ 

٧بی ٍطاض ٕطىش٦ ث٦ دبیی٠؛ ٤ٕـ

سط؛ ز٧بٟ زض ٤ٍٝقیز دبیی٠

٤ّچِ؛ چب٦١ ٤ّچِ؛ 

ضقس  –)١ب٢٧ؼبضی ٧بی اؾْٚشی 

ٝحس٣ز، ٍيؿ٦ ؾی٦٢ ثبضیِ، 

دلاسی اؾذ١٤سیٚی)٨ٝط٥ ٝؿغح(، 

 اؾشر٤اٟ ٧بی ث٢ٚس ذٞیس٥(

 

AD 

 

 

 

 

 

AD 

 

 

XLD(OFDI, OFD7) 

XLR(OFD8, OFD9) 

AR(OFD2, OFD3, 

OFD4, OFD5, OFD6, 

OFD9) 

AD(OFD7) 

 

XL ١ی٦ٞ مبٙت 

 

 SALL1ػ٨ف زض 

 

 

 

 

 

ثطزاضی قس٥ زض یِ ػبیٖب٥ ١َك٦
1q21-q23 

 

OFD1  ث٦ زٙی٘ ػ٨ف

CXORF5  زضXP22  ایؼبز

 ق٤ز.ٝی

 

 

 

 Xq28زض  FLNAػ٨ف زض 

 

 

٤ْٚٝٙی  ٧بی٧ب قجی٦ آ١ش٢٢ّ٠س. ٝكرم قس٥ ٦ّ ٝػ٧٥ب ضا سؿ٨ی٘ ٝیٝػ١٥یع ای٠ حطّز  (dynein)٢ؽ زای٢ئی٠ ثبظ٧٣بی اظ ػ

 ٣Sonic  ٢٢ّWntس. ٝؿیط٧بی ؾی٢ٖبٗ ز٢٧س٥ ٧بی ؾی٢ٖبٗ ز٢٧س٥ ذبضع ؾ٤ٚٙی ضا حؽ ٝیفٞ٘ ّطز٥ ٣ حض٤ض ٤ْٚٝٗ

hedgehog  ٧ب ٣اثؿش٦ ٧ؿش٢س. ث٢بثطای٠ فْٞٚطز ٣ ا١ؿؼبٛ نحیح ٝػ٥ثطای ا١شَبٗ دیبٛ ث٦ ن٤ضر ٤ٝطط، سب حسی ث٦ ؾبظٝب١س٧ی

س٤ا١س ٢ٝؼط ث٦ اططار ای ٝیس٤ا١س ثط عیو ٣ؾیقی اظ ٝؿیط٧ب ٣ ىطآی٢س٧بی س٤ْی٢ی سبطیط ثٖصاضز. ١َم زض ظ٣ایس ٝػ٧٥ب ٝیٝقی٤ة ٝػ٥

دب١ْطاؾی، ٣ػ٤ز ا١ٖكز  ، ایؼبز ّیؿز ٧بی ّٚی٤ی، ّجسی ٣(anosmia)٣ؾیـ ى٤٢سیذی ٧ٞچ٤ٟ سحٚی٘ قجْی٦، فسٛ احؿبؼ ث٤ 

 –جاوبی)راست ٝق٤ْؼ قسٟ ٝح٤ض  (postaxial polydactyly)اضبى٦ زض ٢ّبض ا١ٖكز ٤ّچِ یب دٚی زاّشیٚی دؽ ٝح٤ضی 

 شًوذ.وامیذ می (Ciliopathies)« سیلیًپاتی»ای یا شًد. امريزٌ ایه مًارد، وقایص مژٌ (situs inversus)چپ بذن( 

کٍ از الگًی تًارثی  (Short – rib polydactyly)دوذٌ کًتاٌ  –ای مًسًم بٍ سىذرم پلی داکتیلی یکی از ایه مًارد وقلیص مژٌ

 است. DYNC2H1کىذ، بٍ علت جُش در آتًزيمی مغلًب پیريی می

 شًوذ.َا ایجاد میَای تکًیىی کٍ بٍ علت وقص در مژٌدر اوسان؛ بیماری (Ciliopathies)َای مژٌ واَىجاری 9-6جذيل 

 گیززعیغتن ثسى کِ تحت تبثیز قزار هی جبیگبُ کزٍهَسٍهی صى ی / عٌسرمثیوبر
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 قجْی٦، ثبىز چطثی، زؾشٖب٥ زض٣ٟ ضیع، ٍٚت ALMSI 2q13 (Alstrom)ؾ٢سضٛ آٙؿشط٣ٛ 

Jeune asphyxiating 

thoracic dystrophy 
IFT80 15q13 زؾشٖب٥ انٚی 

 ثیسٗ –ؾ٢سضٛ ثبضزر 

(Bardet – Biedl 

syndrome) 

Cranioectodermal 

dysplasia 

(Sensenbrenner 

syndrome) 

BSSI-BBS14 
٧بی ػبیٖب٥

 ّط٤ٝ٣ظ٣ٝی ٝشقسز

چ٢سی٠ زؾشٖب٥ اظ ػ٦ٚٞ قجْی٦، ّٚی٦ ٣ 

 زؾشٖب٥ اؾْٚشی

 ّٚی٦، ّجس

Ellis- Van Crefeld 

syndrome 
EVC1, EVC2 4q16 زؾشٖب٥ اؾْٚشی، ٍٚت 

Joubert syndrome JBTS1ٟ9 ٧ب(+)زیٖط غq34.3 ٝنع 

McKusick – Kaufman 

syndrome 
BBS6 20p12 ٛ٧ب ٣ دب٧ب(، ٍٚت، ٝؼبضی ازضاضی٧ب)زؾزا١سا 

 ١بثی٢بیی ٝبزضظازی ٙجط

(Leber congenital 

amaurosis) 

GUCY2D, RPE65 
 ٧ب()٣ زیٖط غٟ

17p13, 11p31  ٣(

 ٧ب(زیٖط غٟ
 قجْی٦

Meckel – Gruber 

syndrome 
MKSIٟ٧ب()٣ زیٖط غ 

17q23 ٣ زیٖط(

 ٧ب(بیٖب٥ػ
 ٝنع، ّٚی٦، ّجس

Nephronophthisis 

(type1-4) 

Nephrocyston ٣ زیٖط(

 ٧ب(غٟ
 ّٚی٦ چ٢سی٠ ػبیٖب٥

Oro-facio-digital 

syndrome type 1 
OFD1ٟ٧ب()٣ زیٖط غ 

Xp.22 ٣ زیٖط(

 ٧ب(ػبیٖب٥
 ٧ب ٣ ن٤ضر(زؾشٖب٥ اؾْٚشی)ا١ساٛ

Polycystic kidney 

disease 
 ّٚی٦ چ٢سی٠ ػبیٖب٥ چ٢سی٠ غٟ

Primary ciliary 

dyskinesia (kartagener 

syndrome) 

 چ٢سی٠ ؾیؿشٜ ثسٟ چ٢سی٠ ػبیٖب٥ چ٢سی٠ غٟ

Senior – Loken 

syndrome 
 قجْی٦، ّٚی٦ چ٢سی٠ ػبیٖب٥ چ٢سی٠ غٟ

Short – rib polydactyly 

syndrome 
DYNC2H1 11q13 

 –زؾشٖب٥ اؾْٚشی، ّٚی٦، ٝؼبضی ازضاضی 

 س٢بؾٚی

 رظظی شسىفبس شزٍع ٍ ت

 ق٤زآمبظ ٝی EGFثب ٣اؾغ٦ افضبی ذب٤١از٥  ٧28ب ٣ دب ح٤اٙی ض٣ظ سه٤ض ثط ای٠ اؾز ٦ّ آمبظ ػ٤ا٦١ ظ١ی زؾز

 توبیش ٍ رشس ثبفتی
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 apical)تیغِ اکتَزرهی راعی ای اظ اّش٤زضٛ ضریٜ قس٥ زض ٤١ُ ا١ساٛ ث٦ ١بٛ ٧ب آمبظ قس، ١بحی٦ٕیطی ا١ساٛث٦ ٝحض ای٦ْ٢ قْ٘

ectodermal ridge = AER) ٗ٧بی ضقس ٝظ٘ ثب س٤ٙیس ؾی٢ٖبFGF4  ٣FGF8  ثبفض حيؼ ضقس ٣ ثطٍطاضی ٝح٤ض ز٣ض– 

ضط٣ضی اؾز ٣ إط ای٠ غٟ ػ٨ف دیسا ٢ّس  AERثطای حيؼ  TP63ق٤ز. ثیبٟ غٟ ٝی (proximo – distal axis)١عزیِ 

ق٤ز ٦ّ ایؼبز ٝی (ectrodactyly)یب اّشط٣زاّشیٚی  (Split hand- Foot malformations)دب قْبىش٦  –ثسقْٚی زؾز 

 Ectrodactyly – ectodermal dysplasia)٧بی ٧ٞطا٥ اؾز ٦ّ ث٦ آٟ ؾ٢سضٛ امٚت ٧ٞطا٥ ثب قْبه ز٧ب١ی ٣ زیٖط ١ب٢٧ؼبضی

– clefting syndrome)ECC ٤ٕی٢س.١یع ٝی 

 radial ray)ظثطی٠  ق٤ز. )زض ای٠ ؾ٢سضٛ ١َبیم ظ١سٝی (Okihiro)ثبفض ایؼبز ؾ٢سضٛ ا٣ّی ٧یط٣  SALL4ػ٨ف زض 

defects)  ق٤ز.(ث٦ ٧ٞطا٥ حطّبر میطعجیقی چكٜ ٦ّ حبن٘ ىٚغ قسٟ ٝبزضظازی فهت قكٜ ٝنعی اؾز زیس٥ ٝی 

FGFs ٧بی ق٤یٜ ٦ّ چطا ١ب٢٧ؼبضی٧ب ٣ دب٧ب ١یع ٨ٜٝ ٧ؿش٢س. زض ای٠ ضاثغ٦ ث٦ ؾبزٕی ٝش٤ػ٦ ٝیزض ٝطاح٘ دبیب١ی س٤ْی٠ زؾز

 ٧FGFR2بیی زض ١بحی٦ ذبضع ؾ٤ٚٙی اؾز. ٦ّ زض آٟ ػ٨ف (Apert)چ٤ٟ ؾ٢سضٛ آدطر  ٧بییزؾز ٣ دب یِ ٣یػٕی ١ب٢٧ؼبضی

٧بی ٤ٞ٧ظی٤ٖر)یب ٧شط٣ظی٤ٖر ثبقس ٣ ػ٨ف٧ب ثؿیبض ٨ٜٝ ٝی١یع زض س٤ْی٠ ا١ساٛ Wntق٢بؾبیی قس٥ اؾز. ٝؿیط دیبٛ ضؾب١ی 

ز٧س. ثبفض ثط٣ظ ؾ٢سضٛ سكْی٘ ٝیّٞذْٚؽ  Wntضؾب١ی ٝق٤ٞٗ زض ٝؿیط دیبٛ Frizzledدط٣سئی٢ی ٦ّ ثب  LRP4ٝطّت( زض 

٧بی ٕطزز ٦ّ ثب ازمبٛ ا١ٖكشبٟ)یب ؾی٠ زاّشیٚی(، ا٣ٙی٤ٖ زاّشیٚی، ١ب٢٧ؼبضیٝی (Cenani – Lenz syndrome)٢ٙع  –ؾ٢ب١ی 

 ق٤ز.ّٚی٤ی ٣ زؾ٤ٞضىیؿٜ ن٤ضر ٝكرم ٝی

 ّبی تکَیٌی ٍ عزطبىصى

 بٟ ١َف زاض١س.٧بی س٤ْی٠ ٣ ١یع ؾطع٧بیی ٦ّ زض ایؼبز ١ب٢٧ؼبضیغٟ 9-7ػس٣ٗ 

 عزطبى ًقض تکَیٌی کزٍهَسٍم صى

PAX3 2q35  ؾ٢سضٛ ٣اضز١جطٓ سیخI ضاثس٣ٝی٤ؾبض٤ّٝبی آ٤ٙئ٤ٙی 

KIT 4q12  ز٣ض١ٖی د٤ؾز(Piebaldism) Mast cell leukemia 

PTCH(Patched) 9q22 ؾ٢سضٛ ٤ٕضٙی٠ Basal cell carcinoma 

RET 10q11 ٔثیٞبضی ٧یطقذط١٣ MEN2B, MEN2A ،

 ٤ٛ سیط٣ئیسّبضؾی٢

WT1 11q13  س٤ٝ٤ض ٣یٚٞع زضاـ –ؾ٢سضٛ زیؽ 

آیس؟ ّبی ثبسزارًسُ تَهَر سیز ثِ ٍجَز هیتَعط جْش زر کسام یک اس صى Gorlinای عَال: عٌسرٍم علَل ذبل پبیِ

 (93-94)زکتزی 

 PTCH1ز(   MSH2ع(   TP53ة(   APCاٙو( 

 پبعد گشیٌِ ز/

ثِ تزتیت)اس  KIT  ٍPTCHّبی ّبی ًوَی ٍ تکَیٌی ٍ عزطبى، صىبریّبی هغجت ًبٌّجعَال: زر ارتجبط ثب صى

 (93-94)زکتزی ّبیٌس؟ راعت ثِ چپ( هزثَط ثِ کسام عزطبى

  Mast cell leukemia Thyroid carcinomaاٙو( 

 Thyroid carcinoma  Alveolar rhabdomyosarcomaة( 

 Basal cell carcinoma  Alveolar rhabdomyosarcomaع( 
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 Mast cell leukemia  Basal cell carcinomaز( 

 پبعد گشیٌِ ز/

 (1041می شًد؟ )ارشد  Developmental Anomalyتٍ ترتیة تاعث کدام سرطان ي  KITسًال: جُش در شن 

 Mast cell leukemia ،Piebaldismاٙو( 

  Wilms tumor ،Hirschsprung diseaseة( 

  Basal cell carcinome ،Denys-Drash syndromeع( 

 Alveolar Rhabdomyosarcoma ،Gorlin syndromeز(

 پبعد طحیح گشیٌِ الف

 ّبی اس زعت رفتي عولکززّبی کغت عولکزز زر هقبثل جْشجْش

٧بی سیط٣ئیس اضطی ٣ ١٣ٔ ٣ ٧ٞچ٢ی٠ ؾطعبٟزض ثیٞبضی اضطی ٧یطقذط RETیِ ٝظبٗ ٢ٝبؾت زض ای٠ ظٝی٦٢ ػ٨ف زض دط٣س٤ا٤ْ١غٟ 

ق١٤س ٝی (loss – of – function)٧بی میطىقبٗ ٢٢ّس٥ ٦ّ ؾجت اظ زؾز ضىش٠ فْٞٚطز غٟ سِ ٕیط)دطا٢ّس٥( اؾز. ػ٨ف

٧بی ثی ٝق٢ی ٧بی زض٣ٟ غ١ی ٤ّچِ، ػ٨ف٧ب قبٝ٘ حصه ّ٘ غٟ، حصهثیٞبضی ٧یطقذط١٣ٔ ضا ایؼبز ٝی ٢٢ّس. ای٠ ٤١ؿ ػ٨ف

(nonsense) ٧بی دیطایف ٣ ػ٨ف(Splicing) ثبق٢س.ق٤ز؛ ٝی٦ّ ٢ٝؼط ث٦ س٤ٙیس دط٣سئی٠ ٤ّسب٥ قس٥ ٝی 

 – multiple endocrine)ضیع چ٢سٕب٦١ ٢ٝؼط ث٦ ١ئ٤دلاظی زض٣ٟ (gain – of – function)٧بی ّؿت فْٞٚطز زض َٝبث٘ ػ٨ف

neoplasia = MEN)  2سیخA  2یبB ىئ٤ّط٤ٝ٣ؾیش٤ٛ  ٧ب ثط٣ظ ثبلایق٤ز. زض ای٠ ١ب٢٧ؼبضیٝی(pheochromocytoma) 

 ق٤ز.)س٤ٝ٤ض ثبىز ّط٣ٝبىی٠ ٝس٣لاضی مسز ى٤ً ّٚی٦( ٣ ّبضؾی٤٢ٛ ٝس٣لاضی سیط٣ئیس زیس٥ ٝی

ؾیؿشئی٠( زض ١بحی٦ ذبضع ؾ٤ٚٙی  5ای)حب٣ی اؾیسآٝی٦٢ 5ق٤ز زض یِ ثرف ٝی ٧MEN-2Aبی ىقبٗ ٢٢ّس٥ ٦ّ ؾجت ػ٨ف

اىطاز ٝجشلا ث٢ٚس ٍس ٣ لامط ث٤ز٥، ػ٨ف ىقبٗ ٢ّس٥ زض اؾیس آٝی٦٢ ٝشی١٤ی٠  ٦ّ MEN-2Aثطذلاه  MEN-2Bز٢٧س. زض ضخ ٝی

 زض ز٣ٝی٠ سیط٣ظی٠ ّی٢بظی فبٝ٘ ثیٞبضی اؾز.

 برای اطلاع از نحوه دریافت جسوات کامل با شماره های زیر تماس حاصل فرماییذ.**
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