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 امری: اختلالات کروموزومی 18فصل 

 های کروموزومی بروز ناهنجاری

  های بالغ حضور دارند. اووسیت % 25ها و همه اسپرم % 10در 

  سقط % 50در سه ماهه اول سقط %10های خودبخودی و همه  شاهده میهای خودبخودی  کل  % 20تا  15شوند )م

 سقط خودبخودی خاتمه می یابند(. به صورتهای تشخیص داده شده بارداری

 یابد. بروز از زمان لقاح به سمت مراحل بعدی تکوین به سرعت کاهش می 

 است.  % 20های طبیعی از نظر ریخت شناسی، حدود بروز در جنین 

  ضوح بالا شود بیش high resolution techniquesاگر از تکنیک با و ستفاده  صد از جنین های تولید  80از  ا در

 داشته باشند. ممکن است عدم تعادل ژنومی IVF درشده 

سندرم  سرعت کاهش می یابد؛ از طریق میزان بروز بیماری هایی چون  نکته: میزان بروز ناهنجاری های کروموزومی بعد از لقاح به 

 5/0-1هفتگی و پایان حاملگی. در زمان تولد میزان بروز  16هفتگی ها و آمینوسنننتز  11-12نی وریوداون در نمونه های پرزهای ک

 درصد می رسد.  5درصد است البته در مرده زایی ها به حدود 

 : سقط های خود به خودی* میزان بروز ناهنجاری های کروموزومی در 

 (.%25سایرین )(، %2) 13(، %3) 18(، %5) 21(، %15) 16: (%50تریزومی ها )

 (.%10(، سایرین )%5(، تتراپلوئیدی )%15(، تریپلوئیدی )20%) xمونوزومی 

 نکات: 

هنننا: هنننای کنننرومنننوزومنننی در سنننننقنننطبنننتنننرتنننینننن شنننننایننن  تنننرینننن نننناهنننننننجننناری -1

%)20(%)15(16%)5(21 monosomyXtrisomytriploidytrisomyytetraploid . 
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 نفر(: 10000در  1* میزان بروز ناهنجاری های کروموزومی در نوزادان )

 (. %2) 13(، تریزومی %3) 18(، تریزومی %15) 21ها: تریزومی اتوزوم

 کروموزوم های جنسی: 

 X (1-2% ،)47,XXX (10.)در دخترها: مونوزومی 

 XXY (10 ،)47,XYY (10.),47در پسرها: 

 (.30های متعادل )(، نوآرایی10های نامتعادل )سایر نوآرای
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 ئیدی شای :* سقط های خود به خودی در سندرم های آنئوپلو

سقط می 95در  18و  13تریزومی  صد موارد  سقط می 80در  21شوند. تریزومی در سبن  صد موارد   98در  Xگردد. مونوزومی در

 شود.درصد موارد باعث سقط می

 

 های کروموزومی تعدادیناهنجاری

 ( 21سندرم داون )تریزومی 

  ،تولد است.  700در  1تا  650در  1بروز، با اعمال غربالگری پیش از تولد 

  .بین بروز و افزایش سن مادر وابستگی قوی وجود دارد 

  ساز آمیلوئید. فنوتیپ: بروز بالای آلزایمر به دلیل تأثیر مقدار ژنی پروتئین پیش –ارتباط ژنوتیپ 

 21ی بازوی بلند کروموزوم ای خاص، با ناحیه بحرانی در انتهاعلائم چهره (21q22)  .مرتبط است 

  :خطر بازگشت
1

200
تا  

1

100
صورت وجود جابجایی خانوادگی برای حاملان مذکر    -15و برای حاملان مؤنث  %1-3؛ در 

 است.  % 10

 های رایج در سندرم داون یافته
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 دوره تولد:  -1

 هیپوتونی، خواب آلودگی، پوست اضافی و شل پشت گردن 

 جمجمه ای:  –علایم چهره ای  -2

 های کوچک، شیارهای پلکی رو به بالا کانتیک، زبان بیرون زده، گوشهای اپیبراکی سفالی، چین

 اعضای حرکتی:  -3

جمعیت عمومی(، بند میانی کوچک انگشننت  %2-3موارد در مقایسننه با  % 50، در dermatoglypheisخط منفرد کف دسننت )

 اول و دوم  پنجم، فاصله زیاد بین انگشت

 علایم قلبی:  -4

 دهلیزی، باز بودن مجرای شریانی.  –نقایص دیواره دهلیز و بطن، کانال مشترک بطنی 

 علایم دیگر: -5

 ( یا لوچی strabismusکورشدگی )بسته شدن( مقعدی، بسته شدن دوازدهه، بیماری هیرشپرونگ، قد کوتاه و استرابیسم )

 داون در جدول ذکر شده است.های کروموزومی ممکن در سندرم ناهنجاری

جاری ناهن های کروموزومی در جدول . 

 سندرم داون

 فراوانی )%( ناهنجاری

 95 تریزومی

 4 جابجایی

 1 موزائیسم

 دو سوم موارد جابجایی، نوظهور و مابقی به دلیل وجود جابجایی در والدین است.

 تشخیص پیش از تولد در سندرم داون 

  شود. کوریونی یا سلولهای کشت شده آمنیوتیک انجام میبراساس بررسی پرزهای 

 اند. بارداری معروف 16های سرم مادری در هفته« گانهچهار»یا « گانهسه »های برنامه غربالگری پیش از تولد به آزمون 
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 (18، تریزومی Edwards( و سندرم ادوارد )13، تریزومی Patauسندرم پاتو )

  ،است و با افزایش سن مادر وابسته است.  5000در  1بروز  هر دو سندرم 

 90% شود.مشاهده می داکتیلیپلیاند و در سندرم پاتو آنها دچار مشکلات قلبی 

  زاییمردهسندرم ادوارد منجر به (still birthمی ) شوند.های آن خودبخود سقط میاز بارداری %95شود و 

 تواند سننونین نیز مییی متعادل دخیل اسننت. در پاتو جابجایی روبرتموارد در هر دو سننندرم، موزاییسننم یا نوآرا % 10در

 دخیل باشد.

 

 (Cri-du-Chat( و سندرم فریادگربه)Wolf – Hirsch hornهیرش هورن ) –سندرم ولف 

  تولد است.  50000در  1بروز هر دو سندرم 

  .هر دو سندرم با مشکلات شدید یادگیری و کمبود در رشد همراه هستند 

  4سندرم ولف هیرش هورن به دلیل حذف درp  واجد ژنFGFR دهد. )گیرنده فاکتور رشد فیبروبلاست( رخ می 

  5سندرم فریادگربه ناشی از حذف درp  .است 

  تشخیص ریز حذف ها با روشFISH .امکان پذیر است 

  WAGRسندرم 

  یا هایپرنفروما(، آنیریدیا )این سنننندرم ترکیبی از علایم نئوپلاسنننم جنینی کمیاب کلیه )تومور ویلمزAniridia فقدان ،

 های تناسلی و عقن افتادگی رشد و تکامل است. عنبیه(، ناهنجاری

  13ریزحذف بینابینی ازp11  با روشFISH شود:مشخص می 

 شود. می آنیریدیادر این ناحیه که باعث بروز  PAX6حذف ژن  -

 شود. می ویلمزتومور در این ناحیه که باعث بروز  WT1حذف ژن  -

 

 (Digeorge/ Sedla'ckova'/ Velocardiofacial (VCFS)جرج/ سدلاکف/ ولوکاردیوفاسیال )سندرم دی

  ،تولد است.  4000در  1بروز 
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 های قلن )دسننتگاه خروخ خون از قلن(، هیپوپلازی تیموس و پاراتیروئید شننکاف کام و علایم شننامل بروز بالای بدریختی

 مجموع، ولوکاردیوفاسیال( است. ای )درشکل مشخص چهره

  به ریزحذف در جاری، مربوط  ناحیه  22q 11.2ناهن نام  3در حین نوترکیبی  به  بازی  گا ناحیه اصنننلی دی جرخ "م

(DGCR)"  بین دو توالی یکسانDNA  .است 

  الگوی وراثت: معمولا تک گیر است و یا غالن اتوزومی 

  :ژن دخیل در علایم فنوتیپیTBX1 شود. ن هاپلوئیدی در این ژن مشاهده می؛ ناکافی بود 

 25 % کنند. افراد، در دوران بلوغ اپیزودهای شبه اسکیزوفرنی را تجربه می 

 های ریزحذفی است. رایج ترین شکل از سندرم 

  شمارش کامل خون و شمارش افتراقیCD3  ،CD4 ،CD8  و بررسیIg .ها برای این افراد حائز اهمیت است 

 های دیفتری و کزاز بیانگر توانایی سیستم ایمنی است. سطوح پادتن 

  .در دوره نوزادی کزاز عضلانی، ناشی از سطح پایین کلسیم سرم است 

 

  22q11.2مضاعف شدگی 

 شدگی ) علایم شکاف duplicationدر افراد واجد این دوتا شکلات خفیف یادگیری تا بیماری قلبی مادرزادی،  شامل م  )

 ( است. Postnatalشنوایی و کمبود رشد پس زایشی )کام، از دست دادن 

 های دیگر حاوی دو نسخه از این قطعه خواهند بود.ها )سندرم دی جرخ(، گامتدر تعدادی از گامت 22q 11.2در نتیجه حذف 

 

 (Williams – Beurenبیورن ) –سندرم ویلیامز یا ویلیامز 

 ای علایم شامل هیپرکلسمی، تنگی آئورت فوق دریچه(SVAS( تنگی شریان محیطی ریه ،)Peripheral pulmonary 

artery stenosis و عقن ماندگی ذهنی اسننت. رفتار در دوران بچگی به سننبک پارتی کوکتل و در هنگام بلوغ منزوی و )

 حساس است. 

شخیص با ا 7q 11ناهنجاری: ناکافی بودن هاپلوئیدی در  ستین )ریزحذفی( . ت سر  FISHستفاده از مربوط به ژن کدکننده الا می

 است.
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 (Smith – Magenisمگنیس) –سندرم اسمیت 

  علایم شننامل بیماری مادرزادی قلن در
1

3
، اسننکولیوز در اواخر کودکی در بیش از 
1

2
و کمبود شنننوایی در  

2

3
مبتلایان اسننت.  

این سننندرم اسننت. این ( نیز از دیگر علایم Self - Huggingرفتار خودآزاری، الگوی بهم ریخته خواب و خودآغوشننی )

 سندرم معمولا از طریق خصوصیات رفتاری بیماران شناسایی می شود.

( مجاور هم LCRجرخ به دلیل نوترکیبی همولوگ بین توالی های تکراری ))مانند سنننندرم دی 17q 11.2: ریزحذف ناهنجاری

شود بارخ می سن تهیه  صورتیکه یک کاریوتایپ منا شده در  شاهده  دهد.( این ناحیه حذف  سیتوژنتیکی معمول قابل م روش های 

 است.

 شود.برای تنظیم الگوی خواب ملاتونین تجویز می

 1p36سندرم حذف 

 شامل شم علایم  ست با چ صرع، ابروهای را شدید یادگیری،  شکلات  شد، م سفالی، تأخیر در ر های گود هیپوتونی، میکرو

 افتاده و هیپوپلازی وسط چهره است. 

 1p36: ریزحذف ناهنجاری

 

 ( Hypomelanosis of Itoهیپوملانوز ایتو )

 دارکردن پوسننت و نوارهای فاقد رنگیزه سننازگار با خطوط تکامل جنینی پوسننت، علایم شننامل اختلال در الگوی رنگیزه

 مشکلات یادگیری و تشنج است. 

 مکانیسم: موزائیسم دیپلوئیدی / تریپلوئیدی 

 تری پلوئیدی  های دیگری از موزائیسم دیپلوئیدی /مثال

 اینکانتی( ننتیا پیگمنتیIncontinentia pigmenti ) 

  سندرمRett  

 ( هتروتروپی ندولی دور بطنیPeriventricular nodular Heterotopia) 

 ننتیا پیگمنتیاینکانتی

 ررس های دیدار شدن غیرطبیعی پوست، ضایعات زودرس پوستی وزیکولار و آسینعلایم شامل الگوی موزائیکی از رنگیزه

 زگیل مانند، نواقص چشمی، استخوانی و سلسله عصبی مرکزی  است.
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  الگوی وراثت: غالن وابسته به جنس 

 های مذکر کشنده است. برای رویان

 

  Rubinstein–Taybiسندرم 

 ( Gli)یک کوفاکتور برای پروتئین های  CREBBPمربوط به ژن  16p13ناهنجاری: ریزحذف 

 

 9q34سندرم حذف 

 الی، سننفعلایم شننامل مشننکلات یادگیری، تأخیر در تکلم در بسننیاری از بیماران، هیپوتونی، چاقی در برخی افراد، براکی

 آمدگی چانه است.، اختلال خواب، مشکلات رفتاری و پیش1ابروهای کمانی، سینوفریس

واقع در همان  (EHMT1) 1افراد فاقد ریزحذف مذکور، دارای جهش در ژن یوکروماتین هسیییتون متیل ترانسیی راز 

 ناحیه به شکل عدم نارسایی هاپلو هستند.

 

 17q21.31سندرم حذف 

  ،تولد است. 16000در  1بروز 

 شدید در تکوین، هیپوتونی، ویژگی شامل تأخیر  شکل،   علایم  شانی بلند و دماغ گلابی  شیده با پی صورت ک های چهره )

وستانه باشد. رفتار این بیماران دکلیوی و انگشتان کشیده می -قلبیهای بزرگ و لن پائین برگشته(، صرع، نقایص گوش

 است.

 1q21.1سندرم حذف 

  علایم شننامل عقن افتادگی ذهنی خفیف، سننر کوچک، نقایص رشنندی و قلبی، کاتاراکت، مشننکلات اسننکلتی و از ریخت

 افتادگی دستها، ناتوانی در یادگیری، صرع و اُتیسم است.

متغیر بوده و فاقد الگوی مشخص ژنتیکی است. افراد دارای این ریز حذف ممکن است فاقد علایم ذکر شده نفوذ این سندرم ن وذ: 

 باشند. حذف این لوکوس ممکن است یک عامل مستعد کننده باشد نه یک سندرم بالینی مشخص.

                                                           
1 synophrys 
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 های جنسی اختلالات کروموزوم

  47 [سندرم کلاین فلتر,XXY [ 

  سندرم ترنر[45,X] 

  تریزومیXXX  

  سندرمXYY  

  سندرمX  شکننده 

 ] XXY,47 [سندرم کلاین فلتر 

 ،تولد است. 1000در  1بروز 

 علایم در پسننرانی قدبلند و لاغر که به هیپوگونادیسننم، بزرگ شنندن سننینه( هاGynecomastia و آزواسننپرمی مبتلا )

 یابد. هستند تظاهر می

 مکانیسم ایجاد اختلال: 

  خطای میوزI  پدری 

 ز خطای میوI  بیشتر( و(II  مادری 

  )خطای پس از تشکیل تخم )موزائیسم 

 رسد )جسم بار(. با احتمال برابر، این کروموزوم از پدر یا مادر به ارث می

 (، باروری حاصل شده است. ICSIدر تعداد کمی از مبتلایان با فن مکش اسپرم بیضه و تزریق درون سیتوپلاسمی )

 درمان: تستوسترون 

 

 [ X,45ترنر ]سندرم 

 ،تولد است. 10000در  1تا  5000در  1بروز 
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 شکیل تخمدان، گردن پرده صله نوک علایم در زنانی قدکوتاه با عدم ت سیون آئورت و افزایش فا دار، هوش طبیعی، کوآرکتا

سلولی های چهارم کوتاه مییابد متاکارپها تظاهر میسینه شند. افرادی که دارای دودمان  شانس  XX,46با ستند از  ه

 باروری برخوردارند.

 آورد.( علایم ترنر را به وجود می46,XY(p-)) Yحذف بازوی کوتاه کروموزوم

 واقع در ناحیه اتوزومی کاذب است.  SHOXقدکوتاه ناشی از ناکافی بودن هاپلوئیدی برای ژن 

  شره )هیدروپس( یا ورم محدود به سازی ادم منت شکار سوند با آ سکن معمولی اولترا سط ا سه ماهه دوم تو شخیص در  ت

 شود. ( انجام میNuchal cystگردن )کیست نوکال، 

 های کروموزومی در نشانگان ترنر جدول. یافته

 فراوانی )%( کاریوتایپ

 X – X 50,45مونوزومی 

 X/ 46,XX 20,45مانند  –موزاییسم 

 X, I(Xq) 15,46 –ایزوکروموزوم 

 X,r(X)                                5,46 –کروموزوم حلقوی 

 X ,del(Xp)   5,46 –حذف 

 5 موارد دیگر            

 موارد ناشی از فقدان کروموزوم جنسی در میوز پدری است.  % 80*

 

  XXXزنان 

 ،از همه زنان( است. % 1/0تولد )تقریباً  1000در  1بروز 

 95 %  موارد ناشی از خطای میوزI  .)مادری است )دارای دو جسم بار 

  ست. با افزایش تعداد شکالات یادگیری و بدون ناهنجاری فیزیکی ا شامل افرادی بارور همراه با م ها علایم عقن Xعلایم 

 شود. ماندگی ذهنی و ... شدیدتر می

  XYYمردان 
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 ،تولد است.  1000در  1بروز 

 شود. افرادی بارورکه گاهی با مشکلات یادگیری و خلق عصبی منفی دیده می 

 (.Fپدری یا یک رویداد پس از لقاح است )دارای دو جسم  IIاضافی ناشی از خطای میوز  Yکروموزوم 

 

 ( FXS; Fragile X Syndromeشکننده ) Xسندرم 

  ،از مردان با مشکلات یادگیری و ذهنی است.  %4-8مرد است و مسئول  5000در  1بروز 

FXS رایج ترین علت وراثتی ناتوانی ذهنی و نخستین اختلالی است که جهش دینامیک در آن شناسایی شده است . 

  شیار روی صل در فرد بالغ،  ضعف بافت پیوندی و انعطاف پذیری زیاد در مفا شامل  ست، پایین افتادگی دریچه علایم  پو

 باشد. ( میMacro-archidismهای بزرگ )میترال و بیضه

 های شناسایی شده:لوکوس 

1) FRAXA  درXq27.3  

2) FRAXE  درXq28  

 :ژن دخیل 

 FMR-1 (Fragile X mental retardation) 

 :FXSو نقش آن در  FMR-1مشخصات ژن 

  اگزون و کدکننده یک پروتئین سیتوپلاسمی است.  17این ژن دارای 

  .در توسعه و تکامل و کارکرد نرونهای مغزی نقش حیاتی دارد 

 FXS  ناشی از گسترش تکرارCGG  درUTRَ 5 (. 15 -8باشد )جدول این ژن، متیلاسیون و غیرفعال شدن آن می 

 :FXSتشخیص 

 ها بالینی: مجموعه علایم .1

  Xq27.3سیتوژنتیک: وجود ناحیه رنگ ناپذیر یا شکننده در  .2

 مولکولی:  .3

 PCRهای نرمال و پیش جهش : تشخیص گسترش 
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 ساترن بلات: تشخیص جهش کامل 

 شود.تجزیه و تحلیل پروب چند تلومری: درصورت منفی بودن کاریوتایپ استاندارد انجام می 

  FXSفنوتیپ در  –روابط ژنوتیپ 

 سه تایی تعداد تکرارهای

 (50تا  10)طیف طبیعی: 

 هوش قابل شناسایی جایگاه شکننده

 مذکرها

 )آلل میانه( 58تا  51

                                             

 طبیعی خیر )پیش جهش( 200تا  59

هننای یننادگیری دشنننواری سلولها(   %50آری )در  )جهش کامل( 2000تا  200

 متوسط تا شدید

 ها مؤنث

 )آلل میانه( 58تا  51

  

 طبیعی خیر )پیش جهش( 200تا  59

هننای یننادگیری دشنننواری سلولها( %10آری )در کمتر از  )جهش کامل(  2000تا  200

 خفیف(%50طبیعی،  50%)

 

 اختلالات تمایز جنسی و انواع آن

 گویند.اختلال تمایز جنسی می عدم هماهنگی بین جنسیت کروموزومی و ظاهر دستگاه تناسلی بیرونی یا ابهام جنسی را

 : انواع

  هرمافرودیسم واقعی 

  هرمافرودیسم کاذب مردانه 

  هرمافرودیسم کاذب زنانه 
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 هرمافرودیسم واقعی 

  .وجود هر دو بافت بیضه و تخمدان در فرد که همراه با ابهام تناسلی است 

  تخمدان در یک طرف و بیضه در طرف دیگر و یا مخلوطی از بافت تخمدان( و بیضه در گنادOvotestis)  .وجود دارد 

اسننپرماتوژنز باعث شننده اسننت تا قسننمتی از  Iدر میوز  X و   Yهای: کراسننینگ اور نابرابر بین کروموزومXX,46: کاریوتایپ

 منتقل شود. Xبه روی کروموزوم  Yکروموزوم 

 یا 

 46,XY/ 46,XX کایمرا : 

 هرمافرودیسم کاذب 

 س مذکر یا مونث وجود دارد. بافت گنادی تنها از یک جن 

  .دستگاه تناسلی، مبهم یا مخالف جنسیت کروموزومی است 

 

 هرمافرودیسم کاذب مردانه 

 ها در شننکم یا کانال اینگوئینال های فالوپ وجود ندارند. بیضننهعلایم شننامل واژن با انتهای بسننته اسننت. رحم و لوله

(Inguinal canal.قرار دارند ) 

 :کاریوتایپ

 46,XY  

Testicular Feminization  ;TFSای )، عدم حسنناسننیت به آندروژن اسننت که به آن سننندرم تأنیث بیضننهترین دلیلرایج

Syndrome در اندام هدف است.گیرنده آندروژن (گویند و علت آن نقص در ژن 

ای در آن شننناسننایی شننده اسننت. گسننترش تکرار های حذفی و نقطهواق  اسننت. جهش Xروی کروموزوم ژن گیرنده آندروژن:  

CAG در اولین اگزون آن موجن بیماری نرولوژیک به نام کندی (Kennedy( یا آتروفی عضنننلانی اسنننپینوبولبر ); SBMA

Spinobulbar Muscular Atrophyژن درون ژن، »پدیده  ←شود ( میGene within a gene » 

 

 دلایل کلی هرمافرودیسم کاذب مردانه 

 ( Reifenstein Syndromeشکل ناقص عدم حساسیت به آندروژن )نشانگان ریفنشتین،  .1
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 تولید ناقص تستوسترون  .2

 )هیپوپلازی سلول لایدیگ( LH/CGنقص در گیرنده  -

 آلفا ردوکتاز( -5نقایص بیوسنتز تستوسترون )کمبود  -

 (X/ 46,XY,45موزاییسم ) .3

 (17بر روی کروموزوم  SOX9)در نتیجه جهش در ژن  2دیسپلازی کامپوملیک .4

 دهیدروکلسترول ردوکتاز(  -7اپُیتز )کمبود  –لِملی  –سندرم اِسمیت  .5

 

 هرمافرودیسم کاذب زنانه 

( اسننت که در آن چندین نقص آنزیمی متفاوت در کورتکس غده فوق کلیوی CAHرایج ترین دلیل، هیپرپلازی مادرزادی آدرنال )

شود که این مسئله موجن انحراف مسیر از ساخت کورتیزول و آلدوسترون به آندروژن میهیدروکسیلاز -21شود. کمبود ایجاد می

و در نتیجه  ACTHانجامد. کاهش کورتیزول باعث افزایش ترشح به مردنمایی چشمگیر در جنین مؤنث و کولاپس پس از تولد می

 گردد.می CAHبروز 

 XX,46کاریوتایپ: 

 کترولیت.هورمون مناسن یا مکمل های الدرمان: 

 

 ( Ataxia telangiectasiaآتاکسی تلانژیکتازی )

  پوستی، حساسیت به پرتوها و استعداد به آلودگی ریوی و سینوسی )نقص  –علایم شامل آتاکسی، تلانژیکتازی چشمی

 ایمنی( است.

 :مغلوب اتوزومی الگوی وراثت 

  :ژن دخیلATM  11بر رویq23  به عنوان پروتئین کیناز نقطه کنترلی )پیش از مرحلهS سلولی در ( در توقف تقسیم 

 نقش دارد. BRCA1و   TP53میانکنش با محصولات ژنی 

شخیص سطوح پایینت  :IgG  و IgA سیت صدی  10 – 20افزایش خطر ←های خون محیطی ، ناپایداری کروموزومی در لنفو در

 برای لوسمی یا لنفوما 

                                                           
2 Campomelic dysplasia 
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  (Bloom Syndrome)م سندرم بلو

 هایی در چهره که به نور حساس هستند و جثه کوچک است. علایم شامل وجود لکه 

  :ژن دخیل 

ای قبل از دورشته DNAاست. این ژن در بقای پایداری ژنومی و بازکردن  15q26هلیکازها و واق  بر روی  DNAیکی از اعضای 

 همانندسازی، ترمیم و نوترکیبی نقش دارد. 

یابد. در طی ( افزایش میSCE= Sister chromatid exchangeاین سندرم میزان تبادل کروماتیدهای خواهری )در 

 در هر سلول عادی است. SCEتا  10میوز وجود 

 آنمی فانکونی 

 )علایم شامل ناهنجاری اعضای حرکتی فوقانی، افزایش رنگیزه دارکردن و پَنسیتوپنی )کمبود همه انواع سلولهای خونی 

 است.

  الگوی وراثت: مغلوب اتوزومی 

 های دخیل: ژن 

 نقش دارد. DNA( است و در ترمیم اتصالات متقاط  رشته A)زیرتیپ  16q24واق  برروی  .1

2. BRCA2  13بر رویq12-13  زیر تیپ(D1 که دارای چندین دومین عملکردی اسنننت و در چند عملکرد با )BCRA1 

 مشترک است.

 های کروموزومی چندگانهشکستگی ←های مت اوت است زیرتیپ در لوکوس 5شامل 

 یابد. در این بیماری خطر نئوپلازی بویژه لوسمی، لن وم و کارسینوم کبد افزایش می

 

 (Xeroderma Pigmentosaزرودرما پیگمنتوزا )

 شوند. ای حساس به نور مشخص میای است که بیماران با لکه رنگیزهگونهعلایم به 

 :شکل متفاوت(  7مغلوب اتوزومی ) الگوی وراثت 
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های های عامل حذف عملکرد در یکی از ژن( اسنننت و بیماران از نظر جهشNERنقص در مسنننیر ترمیم برش نوکلئوتید ) علت:

 اند.هموزیگوس NERدرگیر در مسیر 

 افزایش می یابند. UV، تنها پس از قراردادن سلولهای کشت شده در معرض پرتو SCEناهنجاری کروموزومی  
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