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  I پور دكتر فهيمه احساني
  
   

     
  

  
  

  
  

  
  

  مقدمه
    CDSL)Cornelia De Lange Syndrome( ،م ژنتيكي رسند

هاي متعدد مادرزادي و  آنومالينادري است كه با 
اتيولوژي بيماري  .گردد ماندگي ذهني مشخص مي عقب

 ،نس بيماري در آمارهاي مختلفانسيدا .ناشناخته است
در هر تولد  100000/1-30000/1 در حدود و متفاوت است

تمايل نژادي براي سندرم وجود  )2و 1(.زنده گزارش شده است
در بروز بيماري ممكن است موتاسيون جديد ژني ، ندارد

   .نقش داشته باشد
، چهره خاص كي اصلي بيماري شاملياهرات كلينتظ    

، پس از تولد و تاخير نمو از دوران جنيني وشد  رماندگي عقب
،  ذهنيماندگي عقب ،ها هاي اسكلتي اندام آنومالي، هيرسوتيسم

 ريـدرگي ،ادرارياه ــوارش و دستگـاه گـگتاي دسـه  ينومالآ
رگيري قلبي و ژنيتال هيپوپلاستيك د، يياختلال شنوا، چشمي

  مراه ه به پنوموني،سندرمرگ در اين ـي مـعلت اصل .باشد مي
  
  

  
اغلب اين  .باشد ريوي مي  گوارشي و، قلبيهاي آنومالي

ده ميرند وليكن در صورت زن بيماران در سن كودكي مي
  وخودآزاري،  مشكلات هيپراكتيويتي، در سنين بالاتر،ماندن

ذكر است اين ه لازم ب )3(.گردد بيخوابي در آنها ظاهر مي
لانجه در ايران  دا اولين مورد گزارش سندرم كورنلي،مقاله
  .است

  
  معرفي بيمار

 دليل پنومونيه اي بود كه ب  ماهه5 شيرخوار دختر ،بيمار    
) ص(كودكان بيمارستان حضرت رسول اكرمدر بخش 

 .فرزند اول و تنها فرزند خانواده بودبيمار،  .بستري شده بود
اين مدت داشت و مادر از  هاي مكرر را در سابقه استفراغ
  وريزش  اشك،گيري عدم وزن، سفتي بدن،  گريه ضعيف

  سابقه   . شكايت داشتت مكرر چشم چپ فرزندشيكتيونكونژ
  

 چكيده
ي هاي مادرزادي متعدد، عقـب مانـدگ   ، سندرم نادري است كه با آنومالي)CDLS)Cornelia De Lange Syndrome: مقدمه    

تـشخيص  . گـردد   شمي مشخص مي  هاي اسكلتي، هيرسوتيسم و درگيري چ        و نمو، آنومالي   ذهني، نماي خاص چهره، تاخير رشد     
   . بيماري، كلينيكي است

   .شود  به اين سندرم معرفي ميدر اين مقاله يك شيرخوار مبتلا:     معرفي بيمار
   .گردد افزايش آگاهي از اين سندرم منجر به تشخيص زودرس و كاهش موربيديتي مي: گيري     نتيجه

             
  آنومالي مادرزادي – 3       تاخير رشد–2  لانجه دسندرم كورنليا–1:   هاكليدواژه

  9/5/85: تاريخ پذيرش، 11/2/85  :تاريخ دريافت

I(هاي عفوني كودكان، بيمارستان حضرت رسول اكرم تخصص بيمارياستاديار و فوق)لوم پزشكي و خدمات بهداشتي ـ ، خيابان ستارخان، خيابان نيايش، دانشگاه ع)ص
  .راندرماني ايران، تهران، اي
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 .كرد يمارستان و مصرف دارو را ذكر نميدر ببستري 
 سابقه بيماري خاصي را ذكر  وت فاميليـ نسب،نـوالدي
م بود وليكن  حاصل زايمان طبيعي و تر،ارمبي .كردند نمي

 IUGR =Intra Uterine Growth(يرحم  تاخير رشد داخل

Retardation(گرم و دور سر2250، ولدوزن زمان ت . داشت ، 
 گرم و 100/4 ،وزن كنوني بيمار .متر بود  سانتي5/31

.  شيرخوار چهره خاصي داشت.متر بود  سانتي34 ،دورسر
 موهاي پرپشت ،ابروهاي كماني پرپشته، ريشه بيني فرورفت

هاي  مژه،  صورت پرمو،ش داشتكه تا ناحيه تمپورال گستر
 ،بيني  فاصله زياد بين لب فوقاني و،بلند و فر خورده

 ،خارج و لبه خارجي برجسته سوراخهاي بيني به سمت بالا و
 كام بلند و، ين قرار گرفتهيگوشهاي پا، لب فوقاني باريك
   .)1  شمارهشكل(گردن كوتاه داشت

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

 بيني فرورفته، ابروهاي كماني شيرخوار با ريشه -1شكل شماره 
پرپشت، فاصله زياد لب فوقاني و بيني، سوراخهاي بيني برجسته به 

  خارج

  
كلينوداكتيلي انگشت   و سفتي ژنراليزه،در معاينه اندامها    

  سوفل،معاينه قلبدر . ودـود بــمشهت ــپنجم دس
 . رال شنيده شد،ها معاينه ريهسمع شد و در        سيستوليك 

دستگاه  .بود بدون ارگانومگاليو  شكم نرم ،معاينهدر 
ي يعلاوه بر پرمو. مو بودپر كوچك و ،كـتناسلي هيپوپلاستي

 هيرسوتيسم واضح در ناحيه لومبوساكرال نيز ،ژنراليزه
 اپتيك آتروفي و تنگي مجراي ،در معاينه چشم .مشهود بود

  نقص ديواره بطني، در اكوكارديوگرافي.اشكي گزارش شد
)VSD=Ventricular  Septal  Defect(باريم در  . مشاهده شد

 در. داشتوجود  گوارشي ريفلاكس شديد ،سوالو
 با هاي كوچك  كليه،مجاري ادراري ها و سونوگرافي كليه

 ، مغزر سي تي اسكند . گزارش گرديدديلاتاسيون لگنچه
انسفالوگرافي الكتروشواهد آتروفي مغزي وجود داشت و در 

شارژهاي منتشر كه بنا به نظر متخصصين ديس  ،مغز
در .  گزارش شد، ذهني بودماندگي عقباعصاب به نفع 

 ،)ABR=Auditory Brain stem Response( ييبررسي شنوا
هاي  هاي استخوان در گرافي .وجود داشتعصبي  ـ كري حسي

  . نكته غيرعادي گزارش نگرديد،دست و آرنج
  

  بحث
    Cornelia De Lange ، ژنتيكي نادري است كه اولين سندرم

رم با  سند)4(. داده شد تشخيص1971بار در سال 
ماندگي ذهني مشخص  عقبهاي متعدد مادرزادي و  آنومالي

ماندگي   ناشناخته است عقب، اتيولوژي بيماري.گردد مي
 آنومالي ،ناتال  تاخير رشد داخل رحمي و پستي،ــذهن

پيوسته ابروهاي بهم (Synophy98% ه شكل ــصورت ب
 ،هيپرتريكوز ابروها، د و فرخوردهــاي بلنــه ، مژه)كماني

 ،برجسته به سمت خارجهاي بيني  ، پرهريشه بيني پهن
% 30 و در  قوس بلند كام،لب فوقاني باريك، فيلتروم بلند

 از ، ميكروگناسي و خار منديبولار، شكاف كام،موارد
 به شكل درگيري چشم )5(.باشند مينسبتا شايع هاي  يافته
 ، بلفاريت، نازولاكريمالداد مجرايــ، انسفورا يــ، اپپتوز
، آتروفي  اپتيك،ماتيسمگآستي ، گلوكوم، نيستاگموس،ميوپ

محيطي  پيگمانتاسيون، پروپتوز ،وسماسترابيس، كلوبوما
عصبي ـ ي ـري حسـ ك)6(.دـباش آ مي رتين و ميكروكورنه

اي اندام به ه  آنومالي)7(.موارد وجود دارد %40عميق در 
 كلينوداكتيلي ،دم تشكيل ساعد تا اليگوداكتيليـل عـشك

 منجر به فلكشن  راديواولنارسينوستوزيس كه،انگشت پنجم
 پاها و ،هيپوپلاژي متاكارپ اول، )5(گردد كنتراكچر آرنج مي

VI
II
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 ممكن است وجود داشته ،دستهاي كوچك و سينداكتيلي
   )8(.باشد

موارد به شكل % 88درگيري دستگاه گوارش كه در     
روتاسيون و هرني تا مالتواند  ، ميباشد ريفلاكس گوارشي مي

 ، صورت هيرسوتيسم)6(. وجود داشته باشدديافراگماتيك
واحي ژنيتال و موي سر پر پشت ، پشت و بازوها و نگوشها

هاي ديگر   از نشانه،مپورال گسترش يافته استكه به نواحي  ت
 تناسلي به شكل  ـيرادرا درگيري سيستم .اين سندرم است

 عدم تمايز ، لگنچه، ديلاتاسيونهيپوپلاستيكژنيتال 
ت  كيس،هاي كوچك ، كليه ريفلاكس ادراري،كورتيكومدولاري

 رگيري قلبي شاملد )9(.باشد منفرد كليوي و كليه اكتوپيك مي
نقص ديواره دهليز   وتنگي دريچه پولمونار،  فالوتيژتترالو

هاي شايع  ف شيرخوار نيز از نشانهريه ضعيگ )5(.است بطن و
   .است

بندي  كلاسيك و خفيف تقسيم بيماري به دو فرم اخيراً    
 تاخير رشد و هوش بيمار ،رم خفيف بيماريدر ف .شود مي

 درگيري استخواني و ،ص اندامهايقاباشد و ن تر مي خفيف
 از تظاهرات نادر بيماري ،ن فرم شديد در ايدرگيري قلبي

 در هر دو فرم ،تيك صورته نماي كاراكترسگرچ، باشد مي
يا روش  گونه تست بيوشيمي و  هيچ)10(.شود مشاهده مي

 ،خاصي براي تشخيص اين سندرم وجود ندارد و تشخيص
   )11(.كلينيكي است

 ،ميحر رشد داخل و خارج رــاخيبا توجه به ت    
ابروهاي ، خورههاي بلند و فر ، مژهSynophrys، ميكروسفالي

 ، و لومبوساكرال ناحيه تناسلي، هيرسوتيسم صورت،پرپشت
ريشه ، موهاي پرپشت سر كه تا ناحيه گيجگاه توسعه داشت

 فيلتروم ،ده به سمت خارجــرآمــ بهاي بيني ، پرهبيني پهن
 ،گردن كوتاه، د كامــ قوس بلن، لب فوقاني باريك،بلند

 تنگي مجراي ، اپتيك آتروفي،ين قرار گرفتهيگوشهاي پا
استيسيتي پ اس،VSD ي به شكلــري قلبــ، درگييــاشك

، تــم دســت پنجــي انگشــكلينوداكتيل، شديد اندامها
 ژنتيال ،عصبيـ  كري حسي ،ريفلاكس شديد گوارشي

 ريفلاكس شديد مراه ههاي كوچك به ، كليههيپوپلاستيك
ي و عدم درگيري  شواهد آتروفي مغز،گريه ضعيف، ادراري

رسد شيرخوار مبتلا به فرم خفيف اين  مينظر ه  ب،استخواني
  . سندرم باشد

نظر توجه بموقع به  با توجه به نياز به اقدامات حمايتي از    
ل يكس ادراري و گوارشي و مساكنترل ريفلا، ل چشمييمسا
 از اهميت ، تشخيص زودرس اين سندرم، اين بيمارانقلبي
  .ي برخوردار استيبسزا
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Cornelia De Lange Syndrome: A Case Report  
 
 

                                                                                                  I                                                               
F. Ehsanipour, MD         

                                                            
                                                                  
   
 
 
 
 
 
 
 
                                                           
Abstract 
    Introduction: Cornelia de lange syndrome(CDLS) is a rare syndrome which is characterized by multiple congenital 
anomalies, mental retardation, characteristic facial appearance, developmental delay, skeletal malformation, hirsutism, and 
various ophthalmologic problems. The diagnosis of this syndrome is clinical.  
    Case Report: The patient of the present case report was an infant with cornelia de lange syndrome.  
    Conclusion: An increased awareness of this syndrome may result in an early diagnosis and a decrease in morbidity. 
 
 
 
 
Key Words:  1) Cornelia De Lange Syndrome   2) Developmental Delay  
 
                      3) Congenital Anomaly 
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