
 

 

 دهیچک

  )گزارش موردي(
  ن مورد از اهوازیا د لانگه، گزارش دومیلسندروم کورن

  
 4، آرش احمدزاده3ی، محمدرضا فتح2ن احمدزادهی، آذ*1احمدزاده یعل

  

  
د رشد، ير شدياست که با تأخ ينادر يارث يماريا د لانگه بيسندروم کورنل

اص به همراه خار يک و بسيس مورفيد ةافيها و قدر اندام ي، آنوماليکروسفاليم
اما . ستين سندروم هنوز روشن نيعلت ا. شوديمشخص م يذهن يماندگعقب

 -NIPBL )The Nippedژن  يهااز جهش يناش ،موارد درصد ۵۰باً در يتقر
B-like (سال بعد از  ۱۹ن سندروم را ين مورد اين جا ما دوميدر ا .است

ل عفونت يد که به دلبو ياماهه ۱۵مار دختر يب. ميکنيم يگزارش نخست معرف
ک و يمورفسيد ياافهيق ياو دارا. شده بود يس ما بستريادرار در سرو يمجار

 يو تحتان يفوقان يهاص اندامير رشد و تکامل و نقاي، تأخيکروسفاليخاص، م
  .ه بوديکل يپلازپويست و هيبه همراه ک

 يديشد يمادرزاد يهاياست که با آنومال ينادر يا د لانگه سندروم ارثيکونل
-شيپ. خاص آن است ينيالب يهاافتهي ةيص آن عملاً بر پايتشخ. همراه است

  . ستيآن خوب ن يآت يآگه
  
  .، نقص انداميکروسفاليا د لانگه، ميکورنل :د واژگانیکل
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  مقدمه
 Cornelia de Lange)ا د لانگه يسندروم کورنل

syndrome: CdLS)  به  يپزشک جوانتوسط نخست
ک نوزاد يدر  ۱۹۱۶در سال  (Brachmann)نام براخمان

در  اما او). ۱( ف شديتوص) گرم ۶۰۰/۱به وزن ( هروز ۵
 يان جنگ جهانيو در جر يسالگ ۲۸همان سال به سن 

ا د لانگه يکورنل خانم ۱۹۳۳سال  بعداً در .اول جان باخت
ن سندروم يم اياستاد کودکان دانشگاه آمستردام هلند علا

متفاوت و  ةماه، از دو خانواد ۶و  ۱۷رخوار يرا در دو  ش
به  ).۲( اد مشاهده و آن را منتشر کرديز يزمان ةبا فاصل

ا د لانگه هم يکورنل -ن جهت به آن سندروم براخمانيهم
  .شوديگفته م

ر واضح رشد يم تأخيا د لانگه با علايوم کورنلسندر
ک يپاتوگنومون ةافي، قيکروسفالي، م)قبل و بعد از تولد(
، ينيب ةشير يوسته رويهم پهو پرپشت ب يکمان يابروها(

د، يمونگلوئيآنت يسم، شکاف پلکيپرتلوريبلند، ه يهامژه
 يهالب ،يلتروم طولانيرو به بالا، ف ينيب يهاسوراخ

ن بودن خط موها در ييپا دار،و فاصله زير يهانداننازک، د
ژه اندام يها به ودر اندام ي، ناهنجار)سر جلو و عقب

، يانگشتيا و بيليها، فوکومدست يکوتاه: رينظ( يفوقان
، يسراسر يمتاکارپ نخست، خط کف دست يکوتاه

مشخص  يذهن يماندگو عقب) ن انگشتانيب يچسبندگ
 ةقد، تن ير کوتاهينظ يمين علايعلاوه بر ا ).۳( شوديم

ن مشکلات يکوچک و همچن يهانهيک، نوک سيبار
، کاهش )سميستاگموس و استرابي، نيوپير مينظ( يچشم
 يستم تناسليس يهايو آنومال يمشکلات قلب ،ييشنوا
ه، برگشت ادرار از يست کليدرونفروز، کيه :رينظ( يادرار

 يپوپلازيه، هيکل يپوپلازيو ه يسپلازيمثانه به حالب، د
ز ممکن است ين) امدهين نييپا يهاضهيو ب يدستگاه تناسل
 يماران مشکلاتين بيز اين يبه لحاظ رفتار. ملاحظه شود

ک ين جا ما يدر ا ).۴،۳( دارند يسميمار اوتيه بيشب
 يادرار يمجارل عفونت يماهه را که به دل ۱۵رخوار يش

ن يم ايعلا يدارا يول يبستراطفال  يس نفرولوژيدر سرو
  .ميکنيگزارش م ةسندروم بود

  گزارش مورد
ل تب بدون علت يبود که به دل ياماهه ۱۵ مار، دختريب

گذشته مراجعه و با توجه به وجود  ةک هفتي يواضح ط
توز و سپس يت مثبت، لکوسيتري، تست نيتوريلکوس

س يدر سرو ت حاديلونفريپکشت ادرار مثبت به عنوان 
مار يب .مان قرار گرفته بودو تحت در يبستر ينفرولوژ

سال  ۲۷سال و مادر  ۲۸مار يپدر ب. فرزند اول خانواده بود
در  يشاوند دور بوده و مورد مشابهيسن داشته، خو
 ةقيرم بود، به طرت يمار حاصل حاملگيب .خانواده نداشتند

 يمادر در ط. ا آمده بوديبه دن يکسيسفن و بدون آيسزار
به جز  يياشته و داروند يخاص يماريب يباردار ةدور

  . بودک مصرف نکرده يد فوليقرص آهن و اس
ر نخوردن در سه روز اول تولد يل خوب شيبه دل او

مارستان را ترک يقرار گرفته و سپس ب يع درمانيتحت ما
 :ر بوديد در بدو تولد به شرح زمشخصات نوزا. بودکرده 
-يسانت ۴۰متر، قديسانت ۳۰دور سر، لوگرميک ۲۰۰/۲ وزن

 .رمت

د يتوجه به کلاپ فوت شد ةهم ،نوزاده ياول ةنيدر معا
ن جهت تاکنون يدو طرفه او معطوف شده بود که به هم

. قرار گرفته است يميترم يسه بار تحت عمل جراح
. بودبوده و نوزاد زرد نشده  يد منفيروئيت يتست غربالگر

ک هفته يبه مدت  يماهگ ۹در  يبه خاطر ابتلا به پنومون
بوده  يعيرطبيش رشد و تکامل او غيپا. ه استبود يبستر
راً به کمک و يگردن گرفته و اخ يماهگ ۹او در سن  .است

 ۱۵در سن  يو يرشد يارهايمع. ندينشيبه زحمت م
 ۷۰لوگرم، قد يک ۲۰۰/۶وزن : ر بوديبه شرح زز ين يماهگ
ر صدک يز يه همگک متريسانت ۴۱ متر و دور سريسانت

  .سن او است يسه برا
ا د يان به سندروم کورنليمبتلا ةژيو ةافيق ،نهيمعا در

دار کروسفال، ابرو قوسيم سر). ۱ شکل( بودلانگه مشهود 
، ينيپل ب يوسته رويهم پپرپشت به يموها يو دارا
 يک و سقف کام گنبديها بارن نشسته، لبييها پاگوش
هر . ن بودييسر در جلو و عقب پا يموهاخط . داشت
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ست متاکارپ نخست هر دو د. کوتاه بود چهار اندام نسبتاً
شکل ( ده بوديز کوتاه و انگشتان شست به داخل چرخين

که بعد  يد بودند به طوريپاها مبتلا به کلاپ فوت شد). ۱
 آمده بود در يفعل تيبه وضع ياز سه بار عمل جراح

بود و تکلم  ييمار مبتلا به کاهش شنوايب. )۲ شکل(
تست . تادن مستقل نبودسينداشت، قادر به نشستن و ا

 ييکاهش شنوا  )(ABRيمغز ةپاسخ ساق ييسنجش شنوا
ه يعملکرد کل يهاتست .را نشان داد يعصب يحس
 ۳۰حدود  (GFR)يگلومرول ةيزان تصفيو م يعيرطبيغ

 ه ويکل يپوپلازيه يسونوگراف. قه بوديتر در دقيليليم
 يگرافيسنت. متعدد در آن را نشان داد يهاستيوجود ک

 .ه را نشان داديکلهر دو د يب شديه آسيرتکس کلکو
. را نشان نداد يقلب ةعيضا يوگرافينه و اکوکارديمعا
ها متاکارپ يز به جز کوتاهيها ناز استخوان يوگرافيراد

ک يوتيب يآنتمار بعد از يب. را نشان نداد يگرينقص د
مزمن  يينارسا يبه مدت دو هفته تحت درمان طب يتراپ
  .قرار گرفت يريگيتحت پ ييطور سرپاهه مرخص و بيکل
  

    
 
  
  

  
  
  
  

  
  

  
  

  
  

  .لانگها دماهه مبتلا به سندروم کورنلی 15شیرخوار : 1 شکل
  .هاي پایین نشسته توجه شودخاص، ابروهاي پرپشت و به هم پیوسته بر روي پل بینی، گوش ةبه چهر: الف
  .رحله جراحی ترمیمی و اسکار عمل توجه فرماییدم 3شدید بیمار بعد از ) کلاپ فوت(به پاهاي چماقی : ب
 .به وضعیت دست و انگشت شست توجه شود: ج

  
  

  

  

  

  

  

ها و ناقص بیمار، کوتاهی شدید اندام ةویژ ۀو قیاف) 8(1372ساله مورد نخست گزارش شده از اهواز در سال  5/5پسر : 2 شکل
  .بودن اعضاء به ویژه اندام فوقانی توجه شود

  ج ب الف
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  بحث
ن سندروم توسط ياز گزارش موارد نخست ابعد 
ج موارد منفرد يبه تدر) ۲( د لانگها يو کورنل) ۱( براخمان

 ۱۹۷۰که تا سال  يمنتشر شد به طور جهانآن از سراسر 
 ۲۰۰۸در سال  ).۳( مورد آن گزارش شده بود ۲۵۰حدود 

تخت يپا(از زاگرب ) ۵( و همکارانش) Barisic(کيسيبر
سال  ۲۳ يط يموارد نقص مادرزاد يآوربا جمع) يکرواس

تولد در اروپا،  ۳۶۶/۵۵۸/۸و از مجموع ) ۱۹۸۰ -۲۰۰۲(
  ک صد هزار تولديمورد در  ۲۴/۱را  CdLSوع يش

تر سندروم فيبا اضافه کردن اشکال خف يول. ن زديتخم
 يوع کلي، ش)۶( شوديده ميکه عمدتاً در دخترها د

CdLS ده کردندک صد هزار برآوريدر  ۶/۱ -۲/۲ن يرا ب 
)۵.(   

نوزاد مبتلا  ۱۰۶ جمعاً اد شده توانستنديآنان در مدت 
نفر  ۹۷( درصد ۵/۹۱ص دهند که ين سندروم را تشخيبه ا
ن يجن) نفر ۱۰۶نفر از  ۳( درصد ۸/۲زنده و ) نفر ۱۰۶از 

 يمادرزاد ين ناهنجاريترعيشا. نده بودا آمديمرده به دن
 ۶/۴۵( يقلبص يو نقا) درصد ۱/۷۳(ها نقص در اندام

 ۲/۴۰( يمرکز يستم عصبيس يهاي، ناهنجار)درصد
سال آخر  ۱۱در  .بودند) درصد ۷/۲۱( ي، کام شکر)درصد

مادر نتوانسته  يق سونوگرافيموارد از طر درصد ۶۸در 
  . ص دهنديعمده را قبل از تولد تشخ يهايناهنجار ،بودند

 يهاين آنان که قبل از تولد متوجه ناهنجاريدر ب
شان ينفر به حاملگ ۶تنها  ،عمده شده بودند يادمادرز

موارد گزارش شده به صورت موارد  ةهم. خاتمه داده شد
سن مادر و پدر به عنوان عامل . ک بودندياسپوراد تک و

 ،نوزادان مبتلا درصد ۷۰ده بود و يخطرساز به نظر نرس
 يول) دهينوزاد رس(هفته داشته  ۳۷ش از يب يسن حاملگ

) نوزاد کم وزن(لوگرم يک ۵/۲ يا مساوير و تکم انوزن آن
ها ارتباط يوزن کم نوزاد با شدت ناهنجار. بودند

به طور  يمادرزاد يهاين آنوماليهمچن. داشت يدارامعن
ن يران نخستيدر ا). ۵( دتر بوديدر پسران شد يدارامعن

از  ۱۳۶۴در سال ) ۷( ن سندروم توسط فرهوديمورد ا
و ) ۸( ط احمدزاده از اهوازن مورد آن توسيتهران، دوم

 ۱۳۸۱ز توسط فرهود و همکاران در سال ين مورد نيسوم
. گزارش شد ،سقز بود يساله از اهال ۷ يکه دختر) ۴(

ن گزارش منتشر يچهارمز در حد اطلاع ينمورد حاضر 
چهار مورد  يهاافتهي) ۱( در جدول. ران استيشده از ا

ن با هم تاکنو ۱۳۶۴از سال  کشورماناز  گزارش شده
  .سه شده استيمقا

ا د لانگه ين است که سندروم کورنليده بر ايامروزه عق
که از نوع  است ياف گستردهيط يدارا ينيبه لحاظ بال

است تا انواع  يماريد بيشد يک که شکل ابتلايکلاس
ن هر چهار مورد يبنابرا). ۹( تر آن متفاوت استفيخف

سندروم ک يا کلاسيد يران نوع شديگزارش شده از ا
ه بود آمدز ين) ۵(ب زاگر ةکه در مطالع يهمان طور. بودند

تمام موارد  ،شوديز ملاحظه ميحاضر ن ةو در مطالع
CdLS از . کننديبروز مر يک و تک گياسپور به صورت

شود که ارث در بروز يتصور من يچنن رو، به اشتباه يا
ک ي ةليکه به وس يندارد در صورت ين سندروم نقشيا

 ۵۰باً در يابد و تقرييغالب انتقال م ياتوزوم يجهش ژن
-The nipped-Bژن  يهااز جهش يموارد ناش درصد

like) NIPL( ۵کروموزوم کوتاه  يبازو ياست که رو 
که  SMC1Aن جهش در ژن يعلاوه بر ا). ۱۰( قرار دارد

 ۱۰کروموزوم  يکه رو SMC3و  Xکروموزوم  يرو
ر يدو نوع اخشود که ين سندروم ميز سبب ايقرار دارند ن

). ۱۱( داننديمن سندروم ياتر فيرا مسبب اشکال خف
 ةکشنده است که ادام يبه قدر NIPBL يجهش ژن

  ).۱۲( شوديسر نميملباً اغن يات جنيح
 يناشن سندروم يدر ا يرسد که مشکل اصل يبه نظر م
که در است  Cohesin نيکمپلکس پروتئ ياز جهش ژن

  ). ۱۳( نقش دارد يولوز سليتوز و ميم ميتقس
 شرح حال، ةيپا ا عمدتاً بريکورنل ص سندروميتشخ

م مشابه ياست که علا ييهاو رد سندروم ينيمشاهدات بال
 يکشورها ياز مراکز علم ياما امروزه در برخ. دارند
و کا يالات متحده آمرياکاگو ير دانشگاه شينظ( يمترق

ژن  يو بررس يز ملکوليامکان آنال) يپوسان کره جنوب
NIPBL  وSMC1A يملکول يبررس). ۱۴(فراهم است 
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ز يص قبل از تولد در خانواده نيتشخ يبرا ياهيپادر واقع 
ا د لانگه يرنلوان به سندروم کيدر مبتلا. شوديمحسوب م

ه و يکل ي، سونوگرافيوگرافي، اکوکاردييشنوا يغربالگر
بدن  يهااستخوانتمام از  يوگرافيرادو  يادرار يمجار
اسکن از استخوان تمپورال  يتيسن يهمچن. است يرضرو

، يخارج يهارا در گوش يخاص يهايتيبعضاً آبنورمال
موارد  ةبا وجود هم). ۱۵( دهدينشان م يو داخل يانيم

ا يص مانده يسندروم بدون تشخن يان به ايبتلاغالب م ،بالا
د يدر اشکال شد. شونديقلمداد م يگريد يماريبه عنوان ب

اشکال  يول ،کنديمار فوت ميب ين اول زندگدر هما
هرحال، هب اما. برسد يکودک ةبه دورممکن است تر فيخف

، يذهن يماندگبه عقبو با توجه نداشته  يرشد مناسب
عمرشان  ،سميه اوتيشب ي، اختلالات رفتارييکاهش شنوا
  ).۶( کوتاه است

مادر  يص قبل از تولد آنان توسط سونوگرافيتشخ
شه يآمد هم زاگرب ةکه در مطالعيطورز همانيباردار ن

ر واضح يتأخ يهرحال سونوگرافهب يول .ستيکننده نکمک
 يعاتين را مشخص کرده و در صورت وجود ضايرشد جن

که بعضاً در ک يستيگروم کيک و هيافراگماتير فتق دينظ
ص يدر سه ماه دوم تشخشوند ين سندروم مشاهده ميا

- اندازه يدوم باردار ةسه ماهن در يهمچن. شونديداده م

 .دارد ييشگويما در ارزش پ يپلاسما Aن يپروتئ يريگ
  ).۱۶( ديآين مييرا مقدار آن به شدت پايز

، شدت با هم مار گزارش شده از اهوازيب ۲ ةسيادر مق
گزارش ( مار پسريموجود در ب يهايو ناهنجار يماريب

بود  )حاضرمورد (دتر از دختر يار شديبس) ۲شکل ( )اول
مار اول ين وزن بيهمچن ،اروپا سازگار است ةکه با مطالع

 ۲/۲مار دوم که يسه با بيگرم بود که در مقا ۶۵۰/۱
 ةز با مطالعين بابت نيتر است که از الوگرم بود، کميک

معکوس  ةم با وزن تولد رابطيکه شدت علا زاگرب
  .داشت، مطابقت دارد

  )سال گذشته 26یط( 1364ران از سال یمورد گزارش شده از اچهار  ینیبال يهاافتهی ۀسیمقا :1جدول 
  مورد اول  يناهنجار  ه گرفتاريناح اي عضو

  )۱۲(دختر 
  مورد دوم

  )۱۳(پسر 
  مورد سوم

  )مکرر ۳(دختر 
  مورد حاضر

  دختر
  +  +  +  +  قد يکوتاه  بدن يرشد عموم

  ۲۰۰/۲  ۵۰۰/۲  ۴۵۰/۱  ۳۰۰/۲  )وزن تولد کم( ير رشد داخل رحميتأخ
  +  +  +  +  ر رشد بعد از تولديتأخ

  +  +  +  +  يکروسفاليم  سر
  +  +  +  +  وستهيپرپشت و پ يکمان يابروها  صورت

ک با سوراخ بالا يبار ينيده، بيمژه بلند و خم  
  +  +  +  +  ن نشستهيي، گوش پايرفته، کام گود گنبد

  +  -  +  +  سميرسوتيه  پوست
  -  ينسب  +  -  دست يکوتاه  هااندام

  +  -  +    يانگشتيفوکو و ب
    ينسب  +    پا يکوتاه

  -  -  )واضح+ (   -  يپوپلازيه  يدستگاه تناسل
      +    امدهين نييضه پايب

  +  +  +  +  )يمرکز يذهن يماندگل عقبيدلبه(اختلال تکلم  ر اعضاءيسا يگرفتار
  +  +  +  +  يذهن يعقب ماندگ
  +  +  +  +  ييکاهش شنوا

  -  +  +  +  يچشم
  +  -  -  -  يويکل

  يعيطب  يعيطب  يعيطب  يعيطب  پيوتايکار  ردر موايسا
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  يریگجهیتن 
 يرينادر و تک گ يارث يماريا د لانگه بيسندروم کورنل

ن يا. د همراه استيمتعدد و شد يهاياست که با ناهنجار
گرچه . تر استفيد و خفيشد ينيف باليط يسندروم دارا

 يجهش ژن يو بررس يز مولکوليبا آنالآن  ييص نهايتشخ

. ب استيطب ينيمشاهدات بال ةيعملاً بر پا يول ،تاس
  .ستيخوب ن يماريدرازمدت ب يش آگهيپ

  یقدردان
ک و چهار و پرستاران بخش يماران يب ةاز خانواد

های یمارستان ابوذر اهواز به خاطر همکاريب ينفرولوژ
  .شوديم يشان سپاسگزاريا
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Abstract 

Cornelia de Lange syndrome- Report of the Second Case from Ahvaz 
 

Ali Ahmadzadeh1*, Azin Ahmadzadeh2, Mohammadreza Fathi 3, Arash Ahmadzadeh4 
 

 
 
Cornelia de Lange syndrome (CdLS) is a rare hereditary disease, 
characterized by severe growth retardation, microcephaly, and 
limb anomalies, distinctive dysmorphic features and mental 
retardation. The etiology is not still clear. However, it is caused 
by mutation of the nipped- B- like (NIPBL) gene in 
approximately 50% of cases. Here, we report our second case of 
CdLS from Ahvaz after 19 years. The patient was a 15- month 
girl admitted in our center due to urinary tract infection. She had 
characteristic dysmorphic features, microcephaly, growth and 
developmental retardation, upper and lower limb defects, 
associated with renal cyst and dysplasia.  
CdLS is a rare hereditary syndrome with severe congenital 
anomalies. The diagisis is practically based on the characteristic 
phenotype. The further prognosis is poor.  
 
Keywords: Cornelia de Lange, microcephaly, limb defect. 
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