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 چكيده
گزارش دختری با قد کوتاه مشكوک به سندرم ترنر مورد آناليز های مهم باليني سندرم ترنر است. در اين کوتاهي قد يكي از مشخصه

سيتوژنتيک قرار گرفت. در بررسي سيتوژنتيک وقوع سندرم ترنر با مشاهده مونوزومي کروموزوم جنسي با استفاده از تست کاريوتايپ 

ک تشخيص داده شد. طبق توصيه مشاور ژنتيک نيز در آناليز سيتوژنتي t(14;13جايي رابرتسونين )تأييد شد. علاوه بر سندرم ترنر، جابه

در کاريوگرام پدر خانواده نيز شناسايي شد. وقوع  t(14;13جايي رابرتسونين)آناليز کاريوتايپ برای ساير افراد خانواده انجام شد و جابه

رايط زندگي آينده فرد در مواردی مثل ای نادر بوده و همزماني اين دو ناهنجاری بر شجايي رابرتسونين و سندرم ترنر پديدههمزمان جابه

 سيتوژنتيک در موارد کوتاهي غيرطبيعي قد به منظور مديريت سلامت اين گونه افراداست. لذا بررسي تقليل بيشتر احتمال باروری اثرگذار 

 شود.قبل از شروع درمان توصيه مي

  ترنرجايي رابرتسونين، سندرم جابهقد کوتاه، کاريوتايپ،  :یديکل واژگان
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 مقدمه

های جنسی حذف جزئی یا کامل یکی از کروموزوم

 ،های بالینی کوتاهی قدمنجر به سندرم ترنر با مشخصه

 -های قلبیها و پاها، ناهنجاری)تورم( دست لنفادم

خیر بلوغ و نارسایی تخمدان، أعروقی و کلیوی، ت

کاری مشکلات بینایی و شنوایی، سندرم متابولیک، کم

های التهابی روده و مشکلات عصبی تیروئید، بیماری

زن  0022شود. شیوع سندرم ترنر یک مورد در هر می

ر پذینه سنی وسیعی امکانبوده و تشخیص آن در دام

 (. 0 و 1است )

خطا در  ،Xهای یکی از کروموزوم فقدانیکی از علل 

لت ها( است و عتقسیم میوز طی گامتوژنز )تولید گامت

دیگر آن عدم تفکیک صحیح کروماتیدهای خواهری در 

است که منجر به  لقاحپس از  تقسیمات میتوزی

ترین مشخصه (. کوتاهی قد معمول3) شودمیموزائیسم 

ژن  هایسندرم ترنر است که به علت فقدان یکی از آلل

SHOX (Short Stature Homeobox در ناحیه )

(. 0دهد )های جنسی رخ میاتوزومی کاذب کروموزوم

 02افراد کوتاه قدی که تحت درمان قرار نگرفته باشند 

و قد  عه هستندتر از متوسط قد زنان جاممتر کوتاهسانتی

منحنی استاندارد رشد برای دختران،  3کمتر از صدک 

 (.0 و 4) شودبه عنوان قد کوتاه در نظر گرفته می

 آید که بازوهایجایی رابرتسونین زمانی پدید میجابه

 بزرگ دو کروموزوم آکروسنتریک همسان و یا عمدتاً

غیرهمسان با شکست در ناحیه سانترومری به هم متصل 

بازوهای کوتاه این دو کروموزوم نیز به هم متصل  شوند.

ند، روشده ولی پس از چند تقسیم سلولی از دست می

بازوهای کوتاه دو کروموزوم  فقدان وجودبا این 

د چرا که آکروسنتریک اثری روی عملکرد سلول ندار

ذخیره ژنتیکی موجود در این بازوهای کوتاه در سایر 

وجود دارند و از سوی  های آکروسنتریک نیزکروموزوم

های منحصر به فرد دیگر این بازوهای کوتاه فاقد ژن

های (. هیچ فنوتیپ غیرطبیعی با نقص6هستند )

ساختاری متعادل وجود ندارد، چرا که میزان ذخیره 

ژنتیکی تغییر نکرده و افراد ناقل از نظر ظاهری سالم 

یل منجر به تشک ییهابازآرایی چنینحال  با این ،هستند

جدایی غیرطبیعی  متعادل و نتیجتاًهای غیرکروموزوم

ها طی میوز شده، که ممکن است منجر به کروموزوم

ی هایی با فنوتیپ غیرطبیعسقط، ناباروری یا تولد زاده

ترین جایی رابرتسونین غالب(. جابه8و  7شوند )

 درصد 1/2بازآرایی ساختاری کروموزومی با فرکانس 

ترین غالب t(14;13)جایی انسانی بوده و جابه جمعیت

 درصد 70جایی رابرتسونینی است که شامل نوع جابه

  (.9و  6های رابرتسونینی است )جاییکل جابه

تاه روی این فرد با قد کو مطالعه سیتوژنتیک اصلی هدف

د های جنسی فربررسی وضعیت کروموزوم غیرطبیعی،

ی در روند هورمون درماننتیجه آنالیز سیتوژنتیک . است

 ثر است.ؤو هرگونه مدیریت سلامت این گونه افراد م

 

 بيمار معرفي

 102مورد مطالعه این گزارش دختری یازده ساله با قد 

 (.1است )شکل متر بوده که فرزند اول خانواده سانتی

د تر از حآنالیز بالینی نشان دهنده رحم ناقص و کوچک

ها از طریق سونوگرافی مشاهده طبیعی بوده و تخمدان

 در لولهلیتر از نمونه خون محیطی فرد میلی 3نشدند. 

 ریخته (، آلمانGreinerشرکت ) محتوی سدیم هپارین

 12شده و پس از مخلوط شدن کامل نمونه با هپارین، 

ساعته  70قطره از نمونه مطابق با روش استاندارد کشت 

های خون محیطی کشت داده شد و مابقی لنفوسیت

 (شرکت سامسونگ، کره جنوبی) خون در یخچال

 GTGداری شد. آنالیز سیتوژنتیک بر اساس تکنیک نگه
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 های فرد صورتزومبندینگ به منظور شناسایی کرومو

مللی الهای سیستم بینمطابق دستورالعمل(. 12) گرفت

متافاز مورد بررسی  02 های انسانیگذاری کروموزومنام

 GENASISافزار از نرمبا استفاده  قرار گرفت و نتایج

 ، آلمان( تفسیر شد.ASI)شرکت 
 

 
( شجره خانوادگی دختر رجوع کننده با مشخصه بالینی قد کوتاه. 1شکل

ی جایی رابرتسونین و فقدان یکدهنده وجود جابهمطالعه سیتوژنتیک نشان

، der (q10;q10( )13;14)( III1در این دختر ) xهای از کروموزوم

X ،44 و جابه( جایی رابرتسونین در پدر ایشانII5) (13;14)rob ،

XY ،45 .است 
 

  بحث
آنالیز کاریوتایپ خون  تست تشخیصی سندرم ترنر

(. آنالیز کروموزومی فرد مورد مطالعه 11) محیطی است

جایی و جابه Xهای دهنده فقدان یکی از کروموزومنشان

 der ،X ،44(13;14) (q10;q10)متعادل رابرتسونین 

نامه با توجه به اطلاعات حاصل از شجره .(0کل )ش بود

این خانواده مشخص گردید که تاکنون مادر خانواده سقط 

های جایینداشته است اما از آنجائیکه در افراد حامل جابه

کروموزومی ریسک سقط زیاد است لذا بر مبنای مشاوره 

در ) ژنتیک آنالیز کاریوتایپ خون محیطی به والدین

بعدی( و فرزند دیگر خانواده جهت  هایراستای بارداری

. (8) جایی رابرتسونین پیشنهاد داده شدگری جابهغربال

مطالعه سیتوژنتیک مادر و فرزند دختر دیگر خانواده 

اما آنالیز کروموزومی پدر خانواده  (XX ،46) نرمال بود

 نشان داد rob ،XY ،45(14;13) جایی رابرتسونینجابه

لذا آنچه مشخص است توارث ناهنجاری  .(3 کل)ش

کروموزومی رابرتسونین از پدر به دختر مورد مطالعه 

منتقل  Xتوارث کروموزوم  أصورت گرفته است ولی منش

 های ژنتیکشده به دختر مشخص نیست. از طریق روش

( FISH) جای فلورسنت مولکولی یا هیبریداسیون در

اهمیت این  را مشخص نمود. Xکروموزوم  أتوان منشمی

موضوع در این است که چنانچه مشخص شود کروموزوم 

X توان به این مادری دارد می أدختر مورد مطالعه منش

نتیجه رسید که ناهنجاری کروموزومی جابجایی 

ی هارابرتسونین روی جدایی ناصحیح سایر کروموزوم

های جنسی در مرحله آنافاز تقسیم نرمال مثل کروموزوم

 Xشته و منجر به عدم توارث کروموزوم سلولی اثر گذا

 از پدر شده است. 
 

 
 

 der ،X ،44(q10;q10( )13;14)دختر  کاریوتایپآنالیز  نتیجه (0شکل 

جایی و جابه xهای دهنده فقدان یکی از کروموزومنشانبوده که 

 رابرتسونین است.
 

 
بوده که  rob ،XY ،45(14;13پدر) کاریوتایپآنالیز  نتیجه (3شکل 

 جایی رابرتسونین است.دهنده جابهنشان
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که روی منطقه اتوزومی کاذب  SHOXژن 

قرار دارد در افراد ترنر به علت  Yو  Xهای کروموزوم

از نظر ذخیره ژنتیکی،  Xهای فقدان یکی از کروموزوم

نصف میزان طبیعی بوده لذا فرد دچار کوتاهی قد 

های جاییظاهر افراد ناقل جابه (. معمولا10ًشود )می

دو طرفه نرمال است، اما ریسک کاهش باروری این 

افراد زیاد است. بنابراین ناباروری، سقط مکرر و 

های جاییهای جنینی در ناقلان جابهناهنجاری

های نامتعادل بوده که در رابرتسونین به علت گامت

ها روی دوک یا نتیجه مختل شدن تنظیم کروموزوم

 ها در مرحله آنافازختلال در فرایند تفکیک کروموزوما

جایی رابرتسونین (. جابه14و  13) گیردصورت می

دهد که بازوهای بلند دو کروموزوم زمانی رخ می

آکروسنتریک در محل سانترومر به هم متصل شده و 

بازوهای کوتاه دو کروموزوم آکروسنتریک حذف 

های ن برخی از ژنشوند. بنابراین به علت از دست رفت

RNA  ریبوزومی موجود در بازوی کوتاه

ا جایی رابرتسونین بهای آکروسنتریک، جابهکروموزوم

شکست هستک همراه است. اختلال در منطقه قلمرو 

ها در هستک ممکن است اثرات به شدت کروموزوم

مخربی داشته باشد چرا که برهمکنش اغلب 

 (.14) گیردها در هستک صورت میکروموزوم

های رابرتسونین و سندرم ترنر به صورت جاییوقوع جابه

ای نادر و انگشت شمار بوده و تاکنون همزمان پدیده

موارد بسیار محدودی از این نوع گزارش شده است 

موردی از وقوع  ،و همکاران( Laszloلازلو )(. 10)

(. ده سال 16همزمان این دو ناهنجاری گزارش نمودند )

نیز با آنالیز  ،و همکاران (Krajinovicکراجینوویک )بعد 

ها یک مورد وقوع سیتوژنتیک و بررسی ریزماهواره

م پدری( و سندر أجایی رابرتسونین )با منشهمزمان جابه

 X(. یک مورد حذف کروموزوم 17) ترنر گزارش دادند

مادری(  أجایی رابرتسونین )با منشپدری( و جابه أ)با منش

یلوا س لیز مولکولی و سیتوژنتیک توسطاز طریق آنا

(Silva )(. 18گزارش شد ) ،و همکاران 

از سوی دیگر با پیشروی علم ژنتیک و امکان بررسی 

ا گزینی بکاریوتایپ در موارد تشخیص پیش از لانه

توان کاریوتایپ ، میFISHهایی مثل استفاده از تکنیک

ز آنالی های رابرتسونین راجاییاسپرم مردان ناقل جابه

های جاییهای حامل جابهنموده و ریسک ایجاد اسپرم

 ها در این گونه افراد بررسیرابرتسونین یا سایر ناهنجاری

(. در این زمینه مطالعات بسیار متعددی 19-04) نمود

صورت گرفته است که در ذیل برخی از موارد حذف 

کر جایی رابرتسونینی ذدر اسپرم ناقلین جابه Xکروموزوم 

 شده است.

در برخی ناقلان آنیوپلوئیدی کروموزوم جنسی 

و همکاران  (Antonرابرتسونینی توسط آنتون )

وقوع همزمان  ،(. محجوب و همکاران19) گزارش شد

 Xجایی رابرتسونین و از دست رفتن کروموزوم جابه

جایی در آنالیز اسپرم یکی از پنج فرد ناقل جابه

(13;14)t ( در مطالعه02نشان دادند .)ای که توسط 

و همکاران روی سیزده ناقل  (Wang) وانگ

(13;14)t  انجام شد، در ده نفر از ایشان وقوع

(. 01آنیوپلوئیدی کروموزوم جنسی مشاهده شد )

و همکاران آنیوپلوئیدی کروموزوم  (Baccettiباکتی )

 t(14;13)جنسی در اسپرم برخی ناقلین رابرتسونینی 

 (. 00گزارش دادند )

از دست رفتن کروموزوم جنسی در اسپرم برخی ناقلین 

(13;14)t اگور توسط (Ogur ) و همکاران نشان داده

ای و همکاران نیز در مطالعه (Chen) چن (.03شد )

 t(14;13)های دو ناقل رابرتسونین که روی اسپرم

انجام دادند فرکانس بالای نولیزومی جنسی گزارش 

 (.04نمودند )
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 گيرینتيجه

های کروموزومی ریسک ناباروری، جاییدر ناقلان جابه

. یابدهای جنینی افزایش میسقط مکرر و یا ناهنجاری

ر گزینی دلذا مشاوره ژنتیک و تشخیص پیش از لانه

جایی رابرتسونین به منظور به حداقل مورد ناقلان جابه

های این گونه افراد رساندن ریسک ناهنجاری در زاده

سوی دیگر وقوع همزمان دو  ضروری است. از

ناهنجاری کروموزومی بر شرایط زندگی آینده فرد 

اثرگذار است به عنوان مثال با توجه به اینکه افراد ترنر 

نابارور هستند با این حال برخی موارد باروری  عمدتاً

در این گونه افراد گزارش شده لذا وقوع ناهنجاری 

تر لیل بیشدیگری همزمان با سندرم ترنر منجر به تق

 احتمال باروری در این گونه افراد خواهد شد.

 این مقاله تحت حمایت جایی نیست.

 

 تضاد منافع
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Abstract 

Short stature is an important clinical feature of Turner syndrome (TS). In this report, a girl with short stature 

suspected to have Turner syndrome underwent cytogenetic analysis, which confirmd Turner syndrome by 

observing sex chromosomal monosomy using the karyotype test. In addition to Turner syndrome,  

Robertsonian (ROB) translocation t(13;14) was detected. As recommended by a genetic counselor, all  

family members underwent karyotype analysis, which detected ROB translocation t(13;14) in father of the 

family. The simultaneous occurrence of ROB translocation and Turner syndrome is a rare phenomenon and 

affects the individual’s life, for instance, reduced fertility. Therefore, cytogenetic study is recommended in 

cases with abnormally short stature in order to manage their health before any treatment procedure  
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