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 آلبینیسم

ر رحم مادر است.آلبینیسم از اختلالات قابل تشخیص د  

 

 چیه ایاست که در ان فقدان رنگ  یاختلال مادرزاد ینوع سمینیآلب

شود. یمشخص نم یا رنگدانه نیملان  

رنگ پوست، مو و چشم را دیبدن ، تول نیملان زانینوع و م  

کند .  یم مشخص  

نسبت به نور آفتاب حساس هستند و سمینیاغلب افراد مبتلا به آلب  

ندقرار دار زیه سرطان پوست نمعرض خطر ابتلا ب در  

 

در رنگ پوست، مو و چشم  شه،یمعمولا اما نه هم سمینیعلائم آلب

.است فرد مبتلا آشکار  

شوند یم یینایاختلال دچار مشکلات ب نیگرچه ، همه افراد با ا   

 

و  دیسف یدر موها سمینیآلب جیاز نتا صیگرچه شکل قابل تشخ

 یبه قهوه ا دید از سفتوان ی)رنگ( م پوست رنگ ،یپوست صورت

هیشب بایباشد و ممکن است تقر ریمتغ  

باشد سمینیخواهر و برادر بدون آلب ای نیوالد   

رییرنگ پوست هرگز تغ سم،ینیافراد مبتلا به آلب یبرخ در  

کند . ینم   
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 یو سالها یممکن است در طول دوران کودک نیملان دیتول

 ایشروع  در رنگ پوست یجزئ راتییجه تغیو در نت ینوجوان

. ابدی شیافزا  

 با قرار گرفتن در معرض نور

از افراد ممکن است دچارکک و مک یبرخ د،یخورش  

 شوند

کک مک مانند خال یلکه ها  

را دارند به زرد لیما یرنگ به قهوه ا رییتغ تیقابل  

  

باشد . مردم  ریمتغ یبه قهوه ا دیتواند از سف یرنگ موها م

ایتبار و  ییقایآفر  

 شانیهستند ممکن است رنگ موها سمینیمبتلا به آلبکه  ییایآس

.باشد یقهوه ا ایزرد، قرمز   

شود رهیدوران بلوغ ت لیممکن است با اوا زیرنگ مو ن  

 

مرتبط با عملکرد چشم عبارتند از سمینیآلب یعلائم و نشانه ها  

(ستاگموسیچشم )ن عیو سر یاراد ریغ حرکت  

(سمیدن )استرابش رهیجا خ کیهر دو چشم در  ییتوانا عدم  

ینیدورب ایو  دیشد ینیب کینزد  

(به نور )ترس از نور تیحساس  
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لنز داخل چشم  ایچشم و  ییسطح جلو یعیرطبیغ یانحنا

شود یم دید یتار باعث (، کهسمیگماتی)آست  

 

 یچالش ها نیو همچن یشامل اختلالات پوست سمینیعوارض آلب

شود یم یو عاطف یاجتماع   

 

یپوست اختلالات  

خطر آفتاب  سمینیعوارض مرتبط با آلب نیتر یاز جد یکی

است و سرطان پوست یسوختگ  

 

شود یم ریشامل موارد ز سمینیآلب یکامل برا صیتشخ   

یبدن نهیمعا  

در رنگ راتییتغ شرح  

کامل از چشم تست  

خانواده یاعضا گریرنگ کود با د سهیمقا  
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 دیستروفی دوشن 

 دیستروفی دوشن از اختلالات قابل تشخیص در رحم است

 

 یماریب کیدوشن  یعضلان یستروفید ،یعضلان یستروفید

 یعضلات منجر به مرگ م یجیتدر فیتضع است که با یکیژنت

 شود.

نوع نیدوشن بدتر یعضلان یستروفید  

 یستروفیشکل د نیعتریشا نیا نیاست. همچن یعضلان یستروفید

است. یلانعض  

علائم در دوران  رایبا جوانان مرتبط است ز ت اغلبیوضع نیا

یماریب نیکه مبتلا به ا یشروع و کسان یکودک  

 

.رندیم یبلوغ م لیمعمولا در اوا باشند  

 

 یلهایگونه ضعف عضلات است. تمام تحل ستیاز بالغ بر ب یکی

ژنها وبیاز ع یناش یعضلان  

به کودکان  نیکه توسط والدهستند  ی) ژنها عوامل وراثتهستند

( وشوندیخود انتقال داده م  

باعث  ،یجیرفتن تدر نیعضلات و از ب یرفتن سلولها لیتحل لیبدل

.شوندیم در ضعف آنها شرفتیپ  



Page 1 
 

Pg.09  
    

 

 اریبس ی) استثناءگذاردیم ریپسرها تاث یتنها رو یگونه داچن

ژن در نینادر(و نقص ا  

ا ه چهیماه یهامهم در بافت نیدر تنها پروتئ یبیوجود ع جهینت

داده شده است و به آن صیتشخ  

 یاسم پس از تلاشها نی. اشودیعضلات گفته م لیتحل ای یستروفید

بولوگن در ید یدکتر داچن  

 یافراد نیاز اول یکی ینام گرفت، و سیقرن نوزده در پار اواسط

کرد قیمطالعه و تحق عضلات یستروفید یاست که بر رو  

 

 یپسرها ه،یاول میاست. علا یدج اریبس یعارضه ائ یستروفید

 یسالگ ۳ یال ۱ نیدر سن رفتن در راه یحالت، دشوار نیمبتلا به ا

 است

هم سن و سالان هیشب دنیپر ای دنیو معمولا قادر به دو  

 یبالا رفتن از پلکان مشکل دارند و برا یاغلب برا ستند،ین خود

رندیگیاز نرده ها کمک م نکاریا  

مشکل دارند زین نیبلند شدن از زم یبرا  
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دارند، که ممکن است  یرفتار ایو  یریادگیپسرها مشکلات  یبعض

باشد آغازعلائم مرحله نیدر ا  

 

پسران  بعد( ایقبل و  نی)بندرت سنیسالگ ۱۱ یال ۸ بایتقر نیسن تا

و شوندیراه رفتن ناتوان م یبرا  

 یسالگ ستیب ای یتا اواخر نوجوان یدر آنها بسخت یبه زندگ دیام

. رسدیم  

 

 اریبس صیتشخ ن،یو پروتئ کیژنت شاتیآزما نیبا وجود مطمئن تر

 ساده است.

عارضه وجود دارد نیا فقط دو حالت از   

 صیدر تشخ یاشتباه چگونهیتا احتمال ه شودیکه باعث م

-ردیاز طرف دکتر متخصص صورت نگ دوشن یستروفید  

گرینباشد نوع د وشند یستروفیکه د یدر حالت  

.است  

 

 نیستروفیکمبود د فتریگونه خف” بکر“ یعضلان یستروفینوع د

مشترک هستند. وشند با نوع دیاست اما در حالت شد  

کم سن و سال، اریدر ابتدا ممکن است سنجش شدت در کودکان بس  
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واضح است.  تیوضع نیاز موارد ا یاریباشد اما دربس مشکل

 یرا بخوب زیتما نیا است قادر کیو ژنت نیپروتئ یشهایآزما

 آشکار کند
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 گالاکتوزومی

 

 گالاکتوزومی از اختلالات قابل تشخیص در رحم مادر است.

 

 

در طول  یکننده زندگ دینادر و تهد یارث یماریب کی یگالاکتوزم

 سمیاختلالات متابول نیتر عیاز شا یکیباشد  یم یدوره نوزاد

است دراتیکربوه  

 

است  کیآن که نوع کلاس دیبر دو نوع است نوع شد ایگالاکتوزم

مینوع آنز نیدر ا  

٪ فعال است و تنها چند روز پس از 5کمتر از  یعیبه طور طب

ریاز جمله ش ر،یش دنینوش  

مانند ) از دست دادن  یعلائم ک،یکلاس ینوزاد با گالاکتوزم مادر،

دهد. یو تشنج ( را نشان م یحال یب استفراغ، ،یها، زرداشت  

مادام العمر، کودکان با یبدون مراقبت و درمان فور  

 رقان،ی د،یخون شد یمانند عفونت ها اتیکننده ح دیتهد عوارض

یکبد روزیس ،یزیخونر  

شوند یگرفتار م یذهن یعقب ماندگ و  

تواند منجر به یبا درمان کودکان باز هم م یو حت    
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کاهش رشد، کاهش عملکرد  ،یمشکلات گفتار د،یمروار آب

،یریادگی یها تیمعلول ،یحرکت  

زودرس در زنان ( شود. نقص  یائسگیو  یقاعدگ یها ینظم یب

 در سوخت و ساز گالاکتوز

کبد  ه،یکل ییمانند ) نارسا دیعلائم شد نیتواند سبب چند یم

 یب ماندگو عق فیچشم، رشد ضع لنز یرگیت د،یبزرگ، آب مروار

شود یذهن  

 

 میخروج لاکتوز و گالاکتوز از رژ یتنها راه درمان گالاکتوزم

گالاکتوز  یحاو یها یدنیو نوش ییمواد غذا دیکودک است با ییغذا

 از جمله 

 شیشده و از پ یفرآور یغذاها ،یلبن یفراورده ها ر،یر،پنیش

از آب  یبعض ،یلاکتوز، سس گوجه فرنگ یشده حاو یبسته بند

  جاتیو سبز وه هایاز م یها، بعض نبات

 

 کیروزه شود درمان شروع شود  10کودک  نکهیاگر قبل از ا

توسعه و هوش وجود دارد  ،یعیرشد طب یخوب برا یلیشانس خ

از کودکان یدر برخ  

در رشد  ریشود ممکن است تاخ یدرمان زود هنگام شروع م که

.ندرس یبزرگسالان م یعیداشته باشند اما اغلب به قد طب  
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 یدهد که حت ینشان م کیکلاس یاز کودکان با گالاکتوزم یبرخ در

و رشد، ممکن است در  یریادگیدر  ن،ییپا نیدر سن قیبا درمان دق

 مدرسه به

زبان  وگفتار  ریاز کودکان تاخ یداشته باشند برخ ازین یاضاف کمک

 دارند

مانند راه رفتن و  یحرکت یدر مهارت ها ریاز آنها تاخ یبعض 

تعادل دارند مشکلات و یهنگهما  

 زهیشامل ) مشکلات توجه، انگ یرفتار راتییاز کودکان، تغ یبعض

 .کم و کم رو بودن ( دارند

در  ریآغاز شود احتمال تاخ یروز از زندگ 10درمان بعد از  اگر

از کودک به ک ریاست سطح تاخ شتریب یریادگیمشکلات   

متفاوت است گریودک د  

رایآغاز شده باشد ز ریاگر د یحت هنوز هم مهم است درمان  

کمک کند شتر،یب یریاز علائم تاخ یریتواند به جلوگ یم   
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 هموفیلی 

 

 هموفیلی از اختلالات قابل تشخیص در رحم است.

 

کند، به  یم یریاست که از لخته شدن خون جلوگ یماریب یلیهموف

مبتلا هستند، یماریب نیبه ا کهیافراد در یزیخونر لیدل نیهم  

اختلال کی نی. ادیآ یبند م نیریاز سا رترید  

یتواد ارث یکه م دیآ یم دیدر ژن ها پد رتغیی  نیاست و ا یکیژنت 

باشد(  دهیبه بچه رس نی)از والد باشد جادیا جهیدرنت یعنی  

 

شده باشد جادیرشد در رحم ا نیح ای  

 

 

دو نوع متفاوت دارد یلیهموف  

باشد یم 8که کمبود فاکتور  هستند از  80%  بًایتقر هموفیلی آ .

ب یلیهموف ،یلیموارد هموف   

باشد 9اکتور افتد که فرد دچار کمبود ف یاتفاق م یزمان  

به  مار،یلخته کردن در خون ب یفاکتورها زانیبرحسب م یلیوفمه

ف،یسه دسته، خف  

کمتر از  ای 1شود. اگر فرد فقط %  یم یطبقه بند دیو شد متوسط

را ریفاکتور تحت تاث  

شود.  یم یحاد تلق ای دیاو شد یماریکند، ب دیتول  
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  متوسط باشد، 5تا %  2%  زانیم نیاگر ا

 

خواهد بود. فیباشد، خف 50و %  6%  نیو اگر ب  

 

مبتلا به کهیافراد ،یبه طور کل   

  دیشد یزیهستند هر از گاه دچار خونر یلیتر هموف فیخف انواع

کهیشوند، درحال یم  

شوند یها م یزیخونر نیدچار ا شتریب دیشد یها یلیهموف  

 

 متوجه یو خردسال یدر زمان کودک یلیافراد مبتلا به هموف اکثر

وندمیش  

 

یلیهموف یعلائم و نشانه ها  

احتمالًا  د،یهست یلیکه مبتلا به هموف دیمتوجه شده ا یبه تازگ اگر

دیهست مبتلا آن فیبه نوع خف  

 

علائم · :  یعیرطبیکه با محل و تعداد غ ییها یکبود· دماغ  خون

عبارتند از یلیهموف  

· پر کردن دندان  ایلب  دنیاز گز ادیز اریبس یزیخونر· و  درد

دنیآ یکه بند نم ییها  

ورم مفاصل· در ادرار  خون  
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 یلیافراد مبتلا به هموف یو کوچک برا یزخم و جراحت جزئ کی

ستین سالم چندان دشوارتر از افراد  

. و مشکل ساز خواهد بود یواقعًا جد یداخل یها یزیاما خونر

کهیزمان  

بدن اتفاق  یداخل یاندام ها ایدر مفاصل، عضلات،  یزیخونر  

بود خواهد یافتد، درمان ضرور یم  
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 هپاتیت ب 

 هپاتیت ب از اختلالات قابل تشخیص در رحم است

 

 روسیاست،که توسط و یکبد یعفونت حاد و جد کیهپاتیت ب 

بوجود می آید. ب تیهپات   

 ،یب مزمن شده و باعث مشکلات کبد تیهپاتاز افراد  یدر بعض

شود. یم یکبد روزیس ایسرطان کبد و   

مراحل درمان، کاملا بهبود  یب بعد از ط تیاکثر افراد مبتلا به هپات

کنند.  یم دایپ  

در خطر ابتلا به نوع مزمن  گرانیاز د شتریب نوزادان و کودکان

باشند. یب م تیهپات  

یماریب نیاز ابتلا به ا یریشگیپ یبرا  

 نیاگر به ا نیهمچن د،یآن استفاده کن یاز واکسن ها دیتوان یم

با دیتوان یم د،یآلوده شده ا یماریب  

پخش شدن ویروس جلوگیری نمود.از  یاطیاتخاذ اقدامات احت  

 

ب کدام است؟ تیابتلا به هپات میعلا  

توانند یشوند و م یم ظاهر  HBV ب  تیهپات یو نشانه ها میعلا

روسیه بعد از آلوده شدن به وما ۳مهمولا   

را شامل شود،  میاز علا یگسترده ا فیط  
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تواند شامل یب م تیهپات میعلا  

شکم درد  

رهیت ادرار  

 تب

ها چهیمفاصل و ماه درد  

از دست دادن اشتها ایو  کاهش  

تهوع و استفراق حالت  

و ضعف یخستگ  

چشم ها یدیشدن پوست و سف زرد  

یپوست یها جوش  

 

 

ب به بدن افراد شامل تیانتقال هپات معمول لیدلا  

محافظت نشده با فرد  یشما رابطه جنس کهیدرصورت ،یجنس تماس

دیداشته باش یماریب نیمبتلا به ا  

اش وارد بدن شما شود،  یترشحات واژن ایو  یخون، بزاق، من که

دیممکن است شما مبتلا شو  

 قیاز طر یب براحت تیهپات روسیاز سوزن مشترک، و استفاده

 سوزن و سرنگ آلوده به خون فرد مبتلا

شود یم منتقل  
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  یرمایب نیاز مادر به فرزند، زنان باردار مبتلا به ا انتقال

را به بدن فرزند خود منتقل روسیتوانند و یم  

ندینما  

افراد بخش  یب برا تیرفتن سوزن آلوده در بدن، هپات فرو

یبطور ناگهان کهیبهداشت و همه افراد  

هاست ینگران نیاز بزرگتر یکیرود،  یان فرو مدر بدنش سوزن  

 

 

 

یراهها  

ب شامل تیو کاهش خطر ابتلا به هپات یریشگیپ  

حفاظت نشده یپرخطر و رابطه جنس یاز رفتارها یخوددار  

یهربار رابطه جنس یاز کاندوم تازه برا استفاده  

یرقانونیغ یمصرف مواد مخدر و داروها ترک  

هنگام استفاده از خدمات سالن  ینکات بهداشت تیبه رعا توجه

تاتو یها  

دیینما نهیاز سفر به مناظق پرخطر خود را واکس قبل  

استفاده از سوزن و سرنگ مشترک عدم  

مشترک غیاستفاده از مسواک و ت عدم  
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 سندرم کلاین فلتر 

 سندرم کلاین فلتر از اختلالات قابل تشخیص در رحم است.

 

 46هر سلول انسان  یتعداد کروموزوم ها د،یدان یهمان طور که م

یها یتعداد آنها، ناهنجار شیباشد که کاهش و افزا یعدد م  

کند یم جادیرا ا یکروموزوم  

 نیدر مردان، سندروم کلا یکیژنت یها یماریب نیتر عیاز شا یکی

باشد یفلتر م  

فرمول یسندروم دارا نیزنان است، اما مردان مبتلا به ا در  xx 

انسان سالم به صورت یفرمول کروموزموم xy در مردان و  

باشند یم . (xxy) یکروموزوم  

سندروم مبتلا نیپسر به ا کیها نوزاد پسر، تن 1000هر  از  

شود یم   

سال به بالا باشد، بروز  35 یموقع باردار یکه سن خانم یزمان

شود یم شتریسندروم ب نیا  

 

 

فلتر نیسندروم کلا میعلا  

 یتا سن بلوغ در پسران به طور قطع یماریب نیا متاسفانه

شود یداده نم صیتشخ . 
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در نوزادان میعلا  

فیعضلات ضع -  

ر صحبت کردند ریتاخ -  

عیآرام و مط تیشخص -  

مانند چهار دست و پا رفتن و نشستن و راه افتادن  ییرفتارها -

ضهیباشد. بعد از تولد، ب یم یعیاز حد طب رتریکودکان د نیا  

شوند. ینم ضهیب سهیوارد ک ها  

نوزاد پسر دارد در  یها ضهیبر رشد ب یمنف ریسندروم تاث نیا 

در افراد مبتلا ضهیب جهینت  

باشد یم یعیتر از حد طب کوچک  

در نوجوانان میعلا  

خود دارند نیبلند تر از حد معمول در سن یقد -  

با سهیبلند، بالا تنه کوتاه تر، باسن پهن تر در مقا یپاها -  

 

پسران ریسا  

عدم بلوغ یگاه ایدر بلوغ و  ریتاخ -  

فیضع یاستخوان ها -  

صورت  یموها شود و یم یپس از بلوغ، بدنشان کمتر عضلان -

با افراد هم سنشان کمتر است سهیو بدن آنها در مقا  

کوچک و سفت یها ضهیب -  

پستان ها یرعادیبزرگ شدن غ -  
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 یدر ابراز احساسات خود دچار مشکل هستند و تعاملات اجتماع -

دهند ینشان م یکمتر  

 مشکلات توجه -

ییکمرو -  

مشکل دچار  یاضیر لیدر خواندن و نوشتن و حل کردن مسا -

 هستند

 

یکیژنت یتصادف یاز به وجود آمدن خطا یفلتر ناش نیکلا  

باشد.  یم   

35مشخص شده است که زنان بالاتر از  قاتیطبق تحق  

دآورن یم ایسندروم به دن نیبا ا ینوزاد شتریب سال،  

به باردار شدن هستند،  لیما یسالگ 35که بالاتر از  یزنان نیبنابرا

یروم باشند و تحت مراقبت هاسند نیمراقب ا شتریب دیبا  

رندیقرار بگ یشتریب یپزشک  
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 آمفالوسل

 

 آمفالوسل از اختلالات قابل تشخیص در رحم است.

 

 ریبه مقاد یاست که احشاء شکم یمادرزاد بیع کیآمفالوسل 

شوند. یم یناف طناب مختلف، داخل  

ه ها رشدکند، رود یرشد م یدر ساک حاملگ نیهمچنانکه جن  

  یشوند و از شکم به داخل طناب ناف یکند، و درازتر م یم

کند یم دایپ یبرآمدگ زندیر یم  

افتد. ،  یاتفاق م یهفته اول باردار10تا  6رشد در  نیا  

به داخل شکم بر  یهفته باردار نیازدهمیمعمول روده ها در  بطور

گردند. یم  

مده استآمفالوسل بوجود آ کیرخ ندهد،  ن اتفاقیاگر ا   

یاز نصف همه کودکان شتریبهرحال ب  

زمان تولد  یبهایممکنست ع ندیآ یم ایبا آمفالوسل بدن که

داشته زین یگری( دی)مادرزاد  

.باشند ینقصها ممکنست جد نیاز ا ی. تعدادباشند  
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 یاست و جراح یاورژانس پزشک کیآمفالوسل پاره شود،  اگر

 فورًا انجام خواهد شد

.و انسداد روده است یشامل عفونت، پارگ آمفالوسل عوارض  

 

 

تا  فتدیب ریبه تاخ دیبا یباشد، جراح بیع یاگر ساک آمفالوسل ب

کند. تیفعال یخوب به کودک کهیزمان  

بافت، بیآس ایاز عفونت  یریجلوگ یکوچک، برا یدر آمفالوسلها  

بزرگتر، ممکنست  یبر طرف شود و در آمفالوسلها بیع دیبا فورًا

بزرگ کردن حفره شکم به تناسب  لهیوس به یجیدربا کاهش ت

داشته باشند. ازین یروده ا اتیمحتو  
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 فنیل کتونوریا 

 فنیل کتونوریا از اختلالات قابل تشخیص در رحم است

 

 

به  یماریب نیباشد. ا یم یکیو ژنت یارث یماریب کیفنیل کتونوریا 

دهد. یدر کبد نوزاد رخ م میآنز یعلت کمبود نوع  

 

به یهستند در ادرارشان مواد وی یک یپ یماریکه دچار ب یکسان   

فع میشود.نام کتون د  

 

 

وجود ندارد و ینشانه ا چگونهیکه در بدو تولد ه مییبگو دیبا   

ظاهرا سالم دارد.  یماه اول زندگ 3تا  2در  نوزاد  

استفراغ  ر،ینوزاد به خوردن ش لیمثل عدم تما یمیاما کم کم علا

بروز اگزما و جوش در سطح بدن، بور شدن  ر،یبعد از خوردن ش

خواهد شد. دایدر او پ یبدون سابقه ارث سر یموها  

 

 اریزننده و بس یبو ینوزادان معمولًا دارا نیعرق بدن و ادرار ا

کودک دچار  یباشد. متاسفانه بعد از مدت ینامطبوع مثل کپک م

شود. یم یذهن یعقب ماندگ  
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به نا آرام و پر جنب و  توانیم وی یک یپ یماریب میعلا گریاز د

قدرت تکلم آن ها ، ضعف در  یجوش شدن ، عدم تعادل عصب

.اشاره کرد… ،اختلال در راه رفتنشان و   

 

وی یک یپ یماریدرمان ب  

اول تولد  یبدست امده اگر نوزاد در همان روزها یها یبررس طبق

داده شود ، با  صیاش به موقع تشخ یماریخون بدهد و ب شیآزما

یک یپ یماریلازم ب یمناسب و مراقبت ها ییغذا میرژ  

شود.  یکاملًا کنترل م وی  

 نیل آلانینیبا ف ییغذا یفرمول ها وی یک یپ یماریتنها راه درمان ب

باشد.  یکم م  

ابدیبه موقع شروع شود و ادامه  ییغذا یبرنامه  نیا  

خون به طور منظم انجام شود نیآلان لیفن یها شیآزما  

گردد یبررس یدرمان، دوره ا ریو تأث هیتغذ ،ینیبال تیوضع  
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خونی داسی شکلکم   

قابل تشخیص در رحم است. خونی داسی شکل از اختلالاتکم   

 

صاف و گرد است و به سلول اجازه عبور آسان هموگلوبین طبیعي 

از مویرگهاي خوني را مي دهد. سلولهاي هموگلوبین سلول داسي 

به شکل داس مي باشند. سفت و  

این ملکولهاي هموگلوبین ایل دارند به شکل خوشه اي و در کنار 

راحتي از مویرگهاي خوني عبور  یکدیگر قرار گیرند، بنابراین به

 نمي کنند .

این خوشه ها منجر به توقف جریان خون حمل کننده اکسیژن مي 

 گردند

سلولها با  پزشکان بدون مرز، برخلاف تیبه گزارش خبرنگار سا

روز زنده هستند، ۱۲۰هموگلوبین طبیعي که بیش از   

روز از بین مي روند. این روند 20تا 10سلولهاي داسي بعد از 

 طي یک دوره مزمن منجر به بروز کم خوني مي گردد. _ 

 

 

 درد یا بحران داسي

 هنگامیکه عروق خوني توسط سلولهاي داسي شکل مسدود 

  ان خون قطع مي شودو بحران درد رخشوند و جریمي 

دهد که بحران انسداد عروقي نیز نامیده مي شود مي  
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درددر تمام نقاط بدن ایجاد مي گردد اما اغلب در قفسه سینه، 

 بازوها و پاهااحساس مي گردد. تورم دردناک انگشتان

ن و اکتیلیت نامیده مي شود و میتواند در خردسالادست و پا، د

ظسال مشاهده شود. پریاپیسم ) نعو ۳اطفال زیر   

دردناک( یک روند درناک در ناحیه آلت تناسلي مردان مي باشد. 

 هرگونه اختلال در جریان خون منجر به درد، تورم و مرگ

 بافتي در اثر عدم دریافت خون و اکسیژن کافي مي گردد

 

ري سلول داسي شکل، روند داسي شدن در عوارض خطرناک بیما

 قفسه سینه میباشد.

شرایط پراسترس، عفونت ، تب و  معمولًا به طور ناگهاني و در 

 کم آبي بدنرخ مي دهد.

 سلولهاي داسي شکل به یکدیگر متصل گشته و عروق ریز ریوي

 را مسدودمي سازند. 

علائم شبیه به پنوموني و شامل تب، درد و تک سرفه شدید مي 

سینه منجر به صدمه دائمي ریه اشد. اپیزودهاي متعدد سندرمب  

مي گردند   

 

ي در بیماران سلول دیگرعارضه شدید و ناگهانمغزی از سکته 

داسي شکل است. سلولهاي بد شکل ازطریق انسداد عروق خوني 

 بزرگ
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 تغذیه کننده مغز منجر به سکته مي گردند. 

هرگونهاختلال در جریان خون و اکسیژن به مغز منجر به  

بازگشت مي گردد غیرقابل اختلالات عصبي  

وم دبیماراني که یک بار سکته کرده اند احتمال سکته %  ۶۰در 

.و سوم نیز وجود دارد  

 

 

 

 

 

 

 



Page 1 
 

Pg.43  
    

 

 

References 

1) WHO. Tuberculosis control and research 

strategies for the 1990. 

WHO metting Bull world Health organ. 1992; 

70: 17-21. 

2) Mathema B, Kurepina NE, Bifani PJ, 

Kreiswirth BN. Molecular 

epidemiology of tuberculosis: current 

insights. Clin Microbiol Rev. 

2006; 19(4):658-85. 

3) Cheng X, Zhang J, Yang L, Xu X, Liu J, Yu 

W, et al. A new 

Multi-PCR-SSCP assay for simultaneous 

detection of isoniazid 

and rifampin resistance in Mycobacterium 

tuberculosis. J 

Microbiol Methods. 2007;70(2):301-5. 

 

 

 



Page 1 
 

Pg.44  
    

 

 تالاسمی

از اختلالات قابل تشخیص در رحم مادر است.تالاسمی   

  گردد. یخون اطلاق م یکیاز اختلالات ژنت یبه گروه یتالاسم

 

فیآلفا خف یتالاسم ایآلفا  یصفت تالاسم  

است.  شتریآلفا ب نیمرحله کمبود پروتئ نیا در  

 یکمتر و کوچکتر یقرمز خون یمرحله سلول ها نیدر ا مارانیب

 دارند، اگر

.ندینما یرا تجربه نم یماریاز ب یعلائم مارانیاز ب اریبس چه  

 

فقر آهن یرا با کم خون فیآلفا خف یپزشکان اغلب تالاسم  

. ندینما یم زیآهن تجو مارانیب ینموده و برا اشتباه  

آلفا ندارد یتالاسم یبر درمان کم خون یریآهن هبچ تأث  

:H نیهموگلوب یماریب  

است که منجر به کم  یآلفا به حد نیکمبود پروتئمرحله،  نیا در

طحال بزرگ ، رینظ یو بروز مشکلات دیشد یخون  

به علت  یگردد. نامگذار یم یو خستگ یاستخوان راتییتغ

اچ نیهموگلوب  

 

دینما یم بیقرمز خون را تخر یاست که سلول ها یعیطب ریغ  
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مینور یصفت تالاسم  

ر دکه باعث اختلال  ستین یبه حد نیحالت کمبود پروتئ نیا در

گردد.  نیعملکرد هموگلوب  

باشد. یم یتالاسم یکیژنت صفت حامل یماریب نیفرد با ا کی  

موارد، مشکل  یدر برخ فیخف یکم خون کیفرد به جز  نیا

را تجربه نخواهد یگرید  

قرمز  یپزشکان اغلب سلولها ف،یخف یآلفا ی. همانند تالاسمکرد

را به عنوان نوریبتا م یفرد مبتلا به تالاسم یخون  

نادرست مکمل آهن درمان  زیفقر آهن با تجو یاز کم خون یعلامت

ندینما یم  

ماژورتالاسمی   

 نیپروتئ دیباشد که کمبود شد یبتا م یفرم تالاسم نیرتریمرحله شد

دیتهد یکم خون کیمنجر به  نیبتا در هموگلوب  

 یشود و فرد به انتقال خون منظم و مراقبت ها یم اتیح کننده

.گرد یم ازمندین یفراوان یطب  

از حد آهن  شیانتقال خون مکرر در طول عمر منجر به تجمع ب  

عوامل زیتوسط تجو دیگردد که با یم  

ارگان ها درمان  ییاز مرگ و نارسا یریجهت جلوگدر دفع  کننده

 شوند

 

 



Page 1 
 

Pg.46  
    

 

 

 

References : 

1- Rowley JD. A new consistent 

chromosomal 

abnormality in chronic myelogenous 

leukaemia 

identified by quinacrine fluorescence and 

Giemsa 

staining. Nature 1973;243:290–3. 

2- de Klein A, van Kessel AG, Grosveld G, 

Bartram CR, 



Page 1 
 

Pg.47  
    

 

Hagemeijer A, Bootsma D, et al. A cellular 

oncogene 

is translocated to the Philadelphia 

chromosome in 

chronic myelocytic leukemia. Nature 

1982;300:765–7. 

3- Sessions J. Chronic myeloid leukemia in 

2007. Am J 

Health Syst Pharm 2007;64(24 Suppl 15):S4-

9. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



Page 1 
 

Pg.48  
    

 

ترنر سندرم   

در رحم است.ترنر از اختلالات قابل تشخیص سندرم   

 

 

رم در سند یدو عدد کروموزوم جنس یزنان دارا ،یعیبه طور طب

است ناقصترنر  . X یاز کروموزوم ها یکی  

 

و عوامل خطر سندرم ترنر علل  

باشند یم . DNA 46 یدارا یعیطب یتمام انسان ها ،یبه طور کل 

باشند.  یعدد کروموزوم م  

ژن ها و یکروموزوم ها دارا  

  نیی(، تعیجنس یکروموزوم ها )کروموزوم ها نینوع از ا دو

پسر ایکنند که نوزاد دختر است  یم  

شود یم خوانده . XX دو عدد  یبه طور معمول، زنان دارا

باشند. یهم م هیشب یکروموزوم جنس  

  

سندرم ترنر علائم  

در نوزادان شامل موارد علائم  

 ورم دست ها و پاها -

 پهن شدن گردن -

شود، عبارتند از دهیکه ممکن است در زنان د یاز علائم یبیترک  
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موها و  یعدم رشد در دوران بلوغ، شامل کم پشت ایرشد ناقص و 

ها نهیکوچک ماندن س  

سپر کیمسطح و صاف، همانند  نهیقفسه س  

پلک چشم یافتادگ -  

چشم ها یخشک -  

ینابارور -  

()آمنوره یفقدان قاعدگ -  

قد یکوتاه -  

 

ممکن است خواسته شود زین ریز شاتیآزما  

FSH کولیو هورمون محرک فول خون  یهورمون ها شیآزما - 

نیهورمون لوتئ  LH 

(ساختمان و عملکرد قلب یبررس ی)برا یوگرافیاکوکارد -  

نهیاز قفسه س یام آر آ -  

ها هیو کل یتناسل یاز اندام ها یسونوگراف -  

لگن نهیمعا -  

استروژن موجود در خون و ادرار  زانیترنر ممکن است، م سندرم

.دهد رییرا تغ  
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 عوارض سندرم ترنر

 آرتروز -

دیآب مروار -  

ابتید -  

موتویهاش یدیروئیت یماریب -  

 نقصان قلب -

فشار خون شیافزا -  

یویمشکلات کل -  

یانیگوش م یعفونت ها -  

یچاق -  

()در نوجوانان وزیاسکول -  
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