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Aims Problems caused by chromosomal abnormalities along with long-term disabilities can 
have devastating effects on the patient, family, health care system and society. In this study, we 
have tried to investigate chromosomal abnormalities in people under 18 years of age using the 
karyotype technique.
Materials & Methods In the present study, the cytogenetic results of karyotyping 150 children 
and adolescents during 2016-1400 after clinical examination and suspected chromosomal 
abnormalities were investigated. The Harvest test was performed for blood lymphocytes after 
72 hours of culture. Then, G-band smearing and staining steps were performed according to 
the standard protocol and chromosomal analysis was performed according to ISCN 2016.
Findings In the present study, out of 150 suspects examined, only 40 chromosomal 
abnormalities were confirmed. The mean±SD age of boys and girls with karyotype-confirmed 
chromosomal abnormalities was 3.87±4.26 and 3.30±4.23 years, respectively. The most 
common chromosomal disorder was Down syndrome. In this study, 60% of the disorders were 
some (24 patients) and the remaining 40% were structural (16 patients).
Conclusions This study showed a relatively high prevalence of chromosomal abnormalities 
in children. The most common of these are trisomy 21 and sex chromosome abnormalities, 
respectively.
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 چکیده

ی دراز مدت هایناتوانمشکلات ناشی از اختلالات کروموزومی همراه  اهداف:

تاثیرات مخربی بر فرد مبتلا، خانواده، سیستم مراقب بهداشتی و جامعه  تواندیم

اعمال کند. در این مطالعه سعی شد با استفاده از تکنیک کاریوتیپ به بررسی 

 سال بپردازیم. ۱۸اختلالات کروموزومی در افراد زیر 

 ۱۵۰در مطالعه حاضر نتایج سیتوژنتیکی حاصل از کاریوتیپینگ : هاروشمواد و 

پس از معاینه بالینی و شک به  ۱۴۰۰تا  ۱۳۹۵های کودک و نوجوان طی سال

ی اهتیلنفوساختلال کروموزومی مورد بررسی قرار گرفت. تست هاروست برای 

گیری و ترتیب مراحل لامساعت کشت انجام شد. سپس به ۷۲خون پس از 

زومی طبق طبق پروتکل استاندارد انجام شد و آنالیز کرومو G-Bandآمیزی رنگ

ISCN 2016 .انجام شد 

فرد مشکوک مورد بررسی، تنها اختلالات  ۱۵۰در مطالعه حاضر از بین : هاافتهی

انحراف معیار سنی پسران و دختران مبتلا ±نفر تایید شد. میانگین ۴۰کروموزومی 

و  ۸۷/۳±۲۶/۴ترتیب به اختلالات کروموزومی تاییدشده با کاریوتایپ به

نفر) و مابقی  ۲۴اختلالات تعدادی ( %۶۰بود. در این مطالعه سال  ۲۳/۴±۳۰/۳

 نفر) ساختاری  بود.  ۱۶(

ی کروموزومی در هایناهنجار بالایی از  نسبتاً این مطالعه شیوع گیری: نتیجه

 ۲۱ترتیب تریزومیبه هاآن نیترعیشابه  توانیمطوری که کودکان را نشان داد. به

 اشاره کرد.  ی کروموزوم جنسیهایناهنجار و 

 پیوتایکروموزوم، کودک، نوجوان، کار ها:کلیدواژه

 ۱۴/۰۶/۱۴۰۰ تاريخ دريافت:

 ۱۶/۰۶/۱۴۰۰ تاريخ پذيرش:
 f.bahreini2824@gmail.comنويسنده مسئول: *

 مقدمه
ی درازمدت هایناتوانمشکلات ناشی از اختلالات کروموزومی همراه 

تاثیرات مخربی بر فرد مبتلا، خانواده، سیستم مراقب  توانندیم

از نقایص  %۲۰طور تقریبی . به[1]بهداشتی و جامعه داشته باشند

 دهدیمی ژنتیکی رخ هایمار یبعلت اختلالات کروموزومی و تولد به

مرگ نوزادی در ایران و جهان را به خود  %۱۰و  ۲۰ترتیب که به

 .[2]دهدیماختصاص 

در هنگام بارداری، تولد، نوزادی یا حتی در  توانندیماین اختلالات 

میلیون ۶/۷دوران بزرگسالی تشخیص داده شوند. سالانه حداقل 

ی مادرزادی متولد هایناهنجار کودک با اختلالات ژنتیکی شدید یا 

ی ژنتیکی و اختلالات مادرزادی، هایمار یبطوری که . بهشوندیم

. [3]در نوزادان را به خود اختصاص داده است دومین علت شایع مرگ

از مبتلایان با نقایص تولد با علت  %۲/۲۰در این میان حدود 

که سهم اختلالات  شوندیممشخص ژنتیکی تشخیص داده 

 .[1]است %۸/۱۵کروموزومی 
طور کلی اختلالات کروموزومی به دو دسته تعدادی و ساختاری به

های جنسی و غیرجنسی را کروموزم تواندیمکه  شودیمبندی رده

و  کندیمدرگیر کند. در اختلالات تعدادی، تعداد کروموزوم تغییر 

شدن یک کروموزوم خود را نشان به صورت اضافه یا کم تواندیم

 . در اختلالاتشودیمترتیب تریزومی و مونوزومی نامیده دهد که به

ی ساختاری، بخشی از ساختمان کروموزوم دستخوش یکسر 

؛ شودیمشدن، واژگونی یا جابجایی تغییرات نظیر حذف، مضاعف

متاثر از سن مادر و خطاهای ناشی از تقسیم  تواندیماین تغییرات 

 .[4]سلولی در طی گامتوژنز یا تکامل جنین باشد
بسیاری از اختلالات کروموزومی از طریق تکنیک کاریوتیپینگ با 

رت . با توجه به اینکه قدرزولوشن بالا به سرعت قابل تشخیص است

، لذا در شودیممگاباز محدود ۱۰تا  ۵تشخیص کاریوتیپ به حدود 

و  FISH ،MLPAیی نظیر هاکیتکنسایر موارد تشخیص از طریق 

ArrayCGH  [6 ,5]استمقدور. 

درمانی برای این اختلالات وجود ندارد، اما شناسایی این  عموماً 

فرآیند مشاوره ژنتیک را تسهیل نموده و از تولد  تواندیمبیماران 

ی کروموزومی پیشگیری نماید. هایناهنجار مجدد کودک با 

شرایطی را فراهم نماید تا در  تواندیمهمچنین شناسایی زودهنگام 

ی نظیر کاردرمانی، گفتار درمانی در زمان امداخلهصورت نیاز اقدامات 

-ناشی از عدم مداخله درمانیهای مناسب ارایه شود و از ناتوانی

موقع پیشگیری شود. بنابراین، با توجه به افزایش سن حمایتی به

ازدواج و به طبع آن افزایش سن مادران باردار، این مطالعه با هدف 

تعیین فراوانی اختلالات کروموزومی و انواع آن در کودکان و 

 نوجوانان شهر همدان مورد بررسی قرار گرفت. 

 هامواد و روش

برای بررسی فراوانی و نوع اختلالات کروموزومی در کودکان و 

کودک و  ۱۵۰نوجوانان، نتایج سیتوژنتیکی حاصل از کاریوتیپینگ 

ماندگی ذهنی، قد کوتاه و علت تاخیر تکاملی، عقبنوجوان که به

که توسط پزشک  ۱۴۰۰تا  ۱۳۹۵چهره دیسمورفیک در طی سالهای 

و شک به اختلال کروموزومی برای  متخصص پس از معاینه بالینی

بررسی ژنتیکی به آزمایشگاه ژنتیک ارسال شده بود، مورد بررسی قرار 

سی خون وریدی از سی۵نامه از والدین، گرفت. پس از اخذ رضایت

ساعت کشت  ۷۲ی خون پس از هاتیلنفوسفرد مبتلا گرفته، 

 میزیآگیری و رنگترتیب مراحل لامهاروست داده شدند، سپس به

G-Band  ،بر طبق پروتکل استاندارد انجام شد. در مطالعه حاضر

 .[7]انجام شد ISCN 2016آنالیز کروموزومی مطابق با دستورالعمل 

شده از فراوانی، درصد، شکل آوریمنظور توصیف مشاهدات جمعبه

و جدول توافقی استفاده شد. همچنین متغیرهای کمی با دو 

شاخص میانگین و انحراف معیار نمایش داده شدند. در این پژوهش 

برای مقایسه نسبت و شیوع اختلالات در دو گروه مستقل  Zآزمون 

 ۱۶نسخه  SPSSافزار اهدات از نرمکار رفت و در تحلیل مشاز هم به
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در نظر گرفته شد.  ۰۵/۰داری کمتر از استفاده شد. سطح معنی

دامنه -ی دوهاآزمونمنظور بررسی وجود یا عدم وجود اختلافات از به

ی هاآزموندار از استفاده شد اما برای تعیین اختلافات جهت

 دامنه استفاده شد.یک

 هاافتهی

کودک و نوجوان مشکوک به اختلالات  ۱۵۰در این مطالعه 

سال مورد بررسی قرار گرفتند.  ۰-۱۸کروموزومی در بازه سنی 

سال بود.  ۴۸/۳±۲۳/۴انحراف معیار سنی کل افراد برابر ±میانگین

جنسی افراد مشکوک به اختلالات کروموزومی در جدول -توزیع سنی

، دشویمطور که در این جدول مشاهده نمایش داده شد. همان ۱

سال و  ۵اکثر افراد مشکوک به اختلالات کروموزومی در رده سنی 

). تعداد دختران مشکوک به اختلالات %۳/۸۷کمتر هستند (

 ).۱(جدول  استبرابر تعداد پسران  ۲ باً یتقرکروموزومی 

جنسی افراد مشکوک به اختلالات کروموزومی (اعداد داخل -توزیع سنی )۱جدول 

 پرانتط برحسب درصد هستند)

 کل پسر دختر ی سنیهاگروه

٤٨) ٣٢( ١٥) ٩/٣١( ٣٣) ٣٢( ٠-١ 

٨٣) ٣/٥٥( ١٥) ٩/٤٨( ٦٠) ٣/٥٨( ٢-٥ 

+١٩) ٧/١٢( ٩) ١/١٩( ١٠) ٧/٩( ٦ 

 ١٥٠) ١٠٠( ٤٧) ١٠٠( ١٠٣)١٠٠( کل

فرد مشکوک مورد بررسی، تنها اختلالات  ۱۵۰حاضر از بین در مطالعه 

). %۷/۲۶نفر با روش کاریوتایپ تایید شد ( ۴۰کروموزومی 

انحراف معیار سنی پسران و دختران مبتلا به اختلالات ±میانگین

و  ۸۷/۳±۲۶/۴ترتیب  کروموزومی تاییدشده با کاریوتایپ به

سن بیماران= انحراف معیار ±سال بود (میانگین ۲۳/۴±۳۰/۳

سال). همچنین دامنه سنی افراد با اختلالات  ۰۰۴/۳±۹۵/۲

 سال بود. ۰-۱۲کروموزومی برابر 

) از افراد با اختلالات %۵/۵۷نفر ( ۲۳آمده نشان داد که دستنتایج به

نفر  ۱۷کروموزومی تاییدشده با کاریوتایپ دارای جنسیت پسر و 

یب ترتلات در پسران بهترین اختلا) آنان دختر بودند. شایع۵/۴۸%(

نفر) بود. این مطالعه نشان داد که سه اختلال  ۱۰سندرم داون (

نفر)،  ۸کروموزومی شایع در بین دختران به ترتتیب سندرم داون (

45,X )۵  و (46نفر,XY )۵  ۷ مجموعاً نفر) بود. در این مطالعه 

اختلال کروموزومی در کودکان و نوجوانان پسر مشاهده شد؛ در 

). همانطور ۱اختلال یافت شد (نمودار  ۸لی که در بین دختران حا

نشان داد، تنها دو اختلال کروموزومی سندرم داون و  ۱که نمودار 

+mar .در بین پسران و دختران مشترک بود 

نفر) و اختلالات  ۲۴انواع اختلالات به دو دسته اختلالات تعدادی (

مشاهده  ۲ه در نمودار طوری کنفر) تقسیم شد و همان ۱۶ساختاری (

شده از جمله جابجایی، شد، شیوع اختلالات تعدادی مشاهده

واژگونی، کروموزوم مارکر و کروموزوم حلقوی در بین کودکان و 

) از لحاظ آماری تفاوت %۵۹/۷) و دختر (%۱۷/۵۲نوجوانان پسر (

). در حالی که شیوع اختلالات =۲۳۸/۰pداری نداشت (معنی

طور ) به%۷/۲۱) نسبت به پسران (%۷/۶۴دختران (ساختاری در 

 ).=۰۰۳/۰pداری بیشتر بود (معنی

  بیمار ٤٠انواع اختلالات کروموزومی بر حسب جنسیت در بین ) ١نمودار 

شیوع انواع اختلالات کروموزومی تاییدشده (ساختاری و تعدادی) در  )۲نمودار 

 کودکان و نوجوانان پسر و دختر

شده در پژوهش اکثر اختلالات (تعدادی و ساختاری) یافتدر این 

سال و کمتر بود. شیوع اختلالات ساختاری نسبت به  ۵سنین 

 ۶اختلالات تعدادی در هر دو جنسیت بیشتر بود. تنها چهار پسر 

نفر از آنان مبتلا به اختلال ساختاری  ۲سال و بالاتر وجود داشت که 

 ).۳بودند (نمودار  نفر مبتلا به اختلال تعدادی ۲و 

جنسی کودکان و نوجوانان با اختلالات ساختاری و تعدادی -توزیع سنی )٣نمودار 

 شده با کاریوتایپ یافت
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    پژوهان یمجله علم

-۱(شکل  +22psهترومورفیسم  ۲در پایان نیز باید اشاره کرد که 

ب) در دختران مورد بررسی مشاهده شد و -۱(شکل  +1qhالف) و 

 در پسران، هترومورفیسمی مشاهده نشد.

 هترومورفیسم مشاهدشده در دختران )۱شکل 

 بحث

ی ذهنی، ماندگضرورت بررسی ژنتیکی بیماران با تاخیر تکاملی، عقب

ین ا .[9 ,8]چهره دیسمورفیک و ابهام تناسلی امری آشکار است

تحقیق، اولین مطالعه روی فراوانی و نوع اختلالات کروموزومی 

کودکان و نوجوانان با استفاده از تکنیک کاریوتیپ در استان همدان 

بودن پروسه . یکی از نقاط قوت این مطالعه یکدستاست

 در یک آزمایشگاه رفرال اشاره کرد.  هانمونهآزمایشگاهی بررسی 

لات کروموزومی تاییدشده با کاریوتیپ در مطالعه حاضر تعداد اختلا

در پسران نسبت به دختران بیشتر بود. در سایر مطالعات نیز نسبت 

فراوانی اختلالات کروموزومی در پسران نسبت به دختران بیشتر 

 .استراستا که با نتایج این مطالعه هم 10]-[12گزارش شده است

حاسبه شد که سال م ۹۵/۲میانگین سنی مبتلایان در این مطالعه 

ن و همکارا سروری مورد بررسی در مطالعه هانمونهبا میانگین سنی 

 خوانی داشت.هم [12]سال ۰۶/۲و همکاران  سادکو  [10]سال ۸/۲

از کودکان و نوجوانان مشکوک به ناهنجاری  %۷/۲۶بر اساس نتایج، 

کروموزومی با استفاده از تکنیک کاریوتیپ تشخیص اختلال داده 

موارد مشکوک  %۴/۷و  %۱/۶۱ترتیب به سداکشدند. در حالی که 

را با احتساب تریزومی و بدون تریزومی تایید نمودند. شایان ذکر 

 %۲/۱و  %۳ترتیب به راچو  میلراست که این میزان در مطالعات 

این  گراهامو  احمد. همچنین مطالعات [14 ,13]گزارش شده بود

. در مطالعه [16 ,15]گزارش داده بودند %۵۰تا  %۷/۶میزان را بین 

حاضر از تکنیک کاریوتیپ با رزولوشن بالا استفاده شده بود و ممکن 

در میزان رزولوشن  راچو  میلراست که علت تفاوت با مطالعه 

ریوتیپ باشد. از طرفی، کلیه بیماران ما به یک آزمایشگاه ارجاع کا

خوانی و یکدستی بیشتری در پروسه شده بودند، لذا این امر هم

. اگرچه این نکته حائز اهمیت است که در کندیمآزمایش ایجاد 

با  عموماً ماندگی ذهنی و تاخیر تکاملی که مواردی مانند عقب

ی اختلالات ساختاری کروموزوم

و در موارد تریزومی تا  %۳به زیر  تواندیمهمراه است، این میزان 

. از سوی دیگر، ممکن است که [12]نیز افزایش یابد %۵۰حدود 

ی کروموزومی ایجاد نشده هایناهنجار علت به الزاماً اختلالات مذکور 

طوری که در دو باشند و سایر علل ژنتیکی مسبب آنها باشد؛ به

سهم اختلالات کروموزومی را  [18]شولو  [17]باتاگلیامطالعه 

د ی بیشتر نیازمنهایبررسکه برای  اندکردهگزارش  %۱۰و  ۲۸ترتیب به

 .است ArrayCGHی با رزولوشن بالاتر نظیر هاکیتکناستفاده از 

شده در مطالعه حاضر در هر دو جنسیت اختلال یافت نیترعیشا

ی جنسی و در هاکروموزومسندروم داون بود و پس از آن اختلالات 

مرتبه بعد، اختلالات ساختاری قرار داشت که این نتایج با مطالعه 

هر چند که در  خوانی داشت؛هم [20]دوتاو  [19]بهجتی، [12]سداک

اختلالات ساختاری بیشترین سهم را  [11]و همکاران تیزریامطالعه 

ری تابه خود اختصاص داده بود. شایان ذکر است که اختلالات ساخ

که در  و از آنجا [21]ماندگی ذهنی نقش قابل توجهی دارنددر عقب

ماندگی ذهنی مورد ارزیابی مطالعه ذکرشده تمامی بیماران با عقب

 ژنتیکی قرار گرفتند، نتیجه حاصله دور از انتظار نیست.

مطالعه حاضر دو مورد کروموزوم مارکر با منشا ناشناخته در یک  در

 یزریاتو  سداکش شد که این نتیجه با گزارش پسر و یک دختر گزار 

. علاوه بر این، در این مطالعه دو مورد [12 ,11]خوانی داشتهم

مشاهده شد.  ۱و کروموزوم  ۲۲هترومورفیسم در کروموزوم 

عنوان هترومورفیسم در ژنوم انسان به DNAی تکراری هایتوال

مورفیک هستند. این که این نواحی بسیار پلی شوندیمقلمداد 

ی هتروکروماتینه، هابلوکها شامل تغییر در اندازه هترومورفیسم

د که بر فنوتیپ فر  است هایواژگونی تکراری و هایتوالها، ساتلیت

و همکاران که روی افراد نابارور  واگاسیااثری ندارند. در مطالعه 

بیشترین فراوانی  +22ps یانجام شده بود، اختلال کروموزوم

 .[22]ها به خود اختصاص داده بود) را در میان هترومورفیسم۲/۲۱%(
تایید شد، در حالی که  xy,46دختر با ژنوتیپ  ۵در مطالعه حاضر، 

و در برخی  [23]گزارش شده بود %۸/۶، این اختلال ژیائودر مطالعه 

. شایان ذکر است [25 ,24]گزارش شده است %۲۰و  %۰٫۳۷مطالعات 

تولد دختر تخمین زده شده  ۱۰۰۰۰۰در  ۴/۶که شیوع کلی این اختلال 

 (DSD)است و این اختلال تحت عنوان اختلالات تکامل جنسی 

که در آن تکامل کروموزومی و گنادی غیرمعمول  شودیمشناخته 

طوری که این افراد دخترانی با ژنوتیپ مردانه هستند . به[26]است

علت نقص در رین علت آن عدم حساسیت به آندروژن بهتکه شایع

. دهدیمنشان  Xکه توارث وابسته به  استگیرنده اندروژنی 

عامل ایجاد  SRYاز موارد جهش در ژن  %۲۰تا  ۱۰همچنین در 

 .[26]اختلال ذکر شده است

نتایج حاصل از این مطالعه نشان داد که بررسی سیتوژنتیکی 

روتین در زوجین در معرض خطر بالا برای  عنوان بررسیبه تواندیم

داشتن فرزند با ناهنجاری کروموزومی مد نظر قرار گیرد و به دنبال 

آن مشاوره ژنتیک بر اساس نتایج سیتوژنتیکی امکان پیشگیری از 

 .سازدیمپذیر تولد کودک با ناهنجاری کروموزومی را امکان
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