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   دانشگاه علوم پزشكي زاهداناستاديار گروه كودكان ،فوق تخصص نوزادان ؛خالصينسرين دكتر
  دانشگاه علوم پزشكي زاهدان، دستيار كودكان ؛صالحيفرود دكتر

  نشگاه علوم پزشكي زاهدان دااستاديار گروه جراحي ،فوق تخصص جراحي اطفال ؛دكتراحمد محمدي پور

   خلاصه
فرم  .است شده هزار تولد زنده برآورد صد در مورد 11 و كريپتوافتالموس فريزرشيوع سندرم  :هدف

بدشكلي  ،ادراري تناسلي ،هاي حنجرهآنومالي ،داكتيليسين ،كريپتوافتالموسكلاسيك بيماري با 
ياستاز د،  نافيفتق ،آنوس بسته ،بيني پهن ،لب شكاف كام و هيپرتلوريسم، ،ابرو عدم وجود ،صورت
 ياو اصلي معيار دووجود  .شودتوصيف ميلبي ق هاي اسكلتي وآنومالي ،عقب ماندگي ذهني، پوبيس

نوزاد مبتلا در اين گزارش  .كند به تشخيص بيماري كمك ميفرعيمعيار  4 يك معياراصلي همراه با
  .د اولين مورد معرفي شده در ايران استرسشود كه به نظر ميبه اين سندرم معرفي مي

عدم دفع  كه باشكايت ديستانسيون شكم و بود ايروزه دو دختر فوق يك نوزاد مورد :معرفي بيمار
امام علي بخش نوزادان بيمارستان به ) ركتووستيبولارفيستول ( باتشخيص آنوس بسته مكونيوم و

بررسي انجام  در. جود نداشت و بستگان وي وبيماري مشابه در خانواده سابقه .دزاهدان ارجاع ش
تنگي ناريس همان سمت بدون گوش،  نپائين قرارگرفت، طرفه سمت چپريپتوافتالموس يككشده 

 ،ركتووستيبولارفيستول ، )سه انگشت اول( داكتيلي دوطرفه اندام فوقانيسين ،آترزي كوان
 تحت عمل جراحي ترميمي بيمار .يافت شدمجراي شرياني باز  آژنزي كليه چپ و ،كليتورمگالي
  .ارجاع شدساير اعمال جراحي ترميمي به متخصصين مربوطه  قرار گرفت و براي ناحيه آنال

هاي هرچند سندرم فريزر سندرم نادري است ولي در نوزادان متولد شده با آنومالي :گيرينتيجه
  .سر و وصورت به ويژه كريپتوافتالموس بايد به فكر اين سندرم بود

  

، آژنزي كليهداكتيلي سين، آترزي آنوس،  كريپتوافتالموس،فريزرسندرم  : كليديواژه هاي

  مقدمه
هـاي  سندرم فريزر اختلال ارثي اتوزومال مغلوب همراه با آنومالي        

. ]2،  1[ مورد دريكصد هزار نفر اسـت     11  آن  شيوع  درصد متعدد و 
  و گزارش 1872 سال اولين موردبيماري توسط پليني وزهندر در     

فـرم كلاسـيك    . ]2[ به افتخار جرج فريزر به اين نام شناخته شـد         
هـاي  آنومـالي  ،داكتيلـي   سـين  ،كريپتوافتـالموس اين سندرم بـا     

 و ابـرو  عـدم وجـود   ،بدشـكلي صـورت      ادراري تناسـلي،   ،حنجره  
هرنـي  ،   آنـوس بـسته    ،بيني پهـن  ،  شكاف كام ولب   هيپرتلوريسم،

هاي اسـكلتي    وآنومالي عقب ماندگي ذهني  ،  دياستاز پوبيس ،  نافي
   .]5، 4، 3[شود قلبي توصيف مي و

، دوطرفـه  كريپتوافتـالموس يـك يـا     ( معيار اصـلي  دو   وجود      
   4 باهمراه  يـار اصلـمعييا يك  )زي كليهـآژن تال وـومالي ژنيـآن

تغييـر شـكل     بيني شامل كلوبـوم و     آنومالي گوش و  ( معيار فرعي 
 آنوس بـسته و     ماندگي ذهني،  عقب ،ها وشكاف اوروفاسيال  ناريس

ــال اســتنوز  وجــود. ســازدقطعــي مــي تــشخيص بيمــاري را )آن
 بيـشتر   .رود بشمار مـي   سندرملاينفك اين    وس جزء مكريپتوافتال

درمـان   .]5، 4، 3[موارد بيمـاري دردختـران گـزارش شـده اسـت       
. به اقدامات اصـلاحي جراحـي و توانبخـشي خواهـد بـود             محدود

راسـاس  كـه ب   اين سندرم اسـت    ورد از گزارش حاضر معرفي يك م    
  .باشدرسد اولين مورد معرفي شده در ايران ه نظر ميبررسي منابع ب

  گزارش بيمار
بـارداري  حاصـل   بود كه   اهل زابل    روزه دو دختر بيمار نوزاد 
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 1385پاييز  ،3 شماره 16 دوره ،مجله بيماريهاي كودكان

   گزارش يك مورد سندرم فريزر، دكتر خالصي و همكاران 

هـاي  تفراغاس و عدم دفع مكونيوم   وشكايت ديستانسيون شكم    
بـه   )ركتووسـتيبولار  فيستول( تشخيص آنوس بسته   با و صفراوي

 .شـد ارجـاع   علي ابن ابيطالـب زاهـدان        بخش نوزادان بيمارستان  
قابـل  دربدو مراجعه ديستانسيون واضح شكم وآنوس بـسته         

 48 قد كيلوگرم و  2/2زن  ومعاينه فيزيكي    در ومشاهده بود 
هــاي نــوزادي رفلكــس و ســانتيمتر 32 دورســر، ترمســانتي
يافـت نـشد    مـشابه     سابقه فاميلي بيمـاري    .يافته داشت  كاهش
 ـ   معاينه  هاي  يافته  كريپتوافتـالموس يـك    : از دباليني عبـارت بودن

نگي ت،  گوش پائين قرارگرفته  ،  ابرو ه و ژ فقدان م  ،طرفه سمت چپ  
طرفـه   سـين داكتيلـي دو     ،كوان ناريس همان سمت بدون آترزي    

ــاني ــدام فوق ــشت او( ان ــه انگ ــستول ، )لس ــتيبولار وركتوفي و س
  .)3 تا 1تصاوير ( كليتورمگالي

-الكتروليت وخون  فرمول شمارش آزمايشگاهي بررسي در      
 56 و 21 بيمار به ترتيب PTT و PT. بودهاي سرم طبيعي 

 و 27 و يك نوبت 65 و اوره بيمار يك نوبت .ثانيه بود
لاسماي تازه  پدريافت از بعد بود كه 1 و 1/2كراتينين بيمار 

درسونوگرافي شكم انجام شده . تلالات انعقادي اصلاح گرديداخ
   .آژنزي كليه چپ گزارش شد

طبيعي  گرافي قفسه صدريراديوهاي ديگر       در بررسي
كبد و اكوي  سايز وانجام شده سونوگرافي   درگزارش شد و

آژنزي كليه لي وبود  طبيعي و كليه راست طحال ،كيسه صفرا
 را نشان مجراي شرياني باز نيز اكوكارديوگرافي .ش شدچپ گزار

هاي نيز يافته DTPAسيستواورگرافي و اسكن وزيكو .داد
ام،ار،اي مغزي . ونفروز را تاييد كرددرنوگرافي بدون هيوس

 مشاوره چشم پزشكي در .بيمار نكته پاتولوژيكي نداشت
 بيمار تثبيت وضعيت از  بعدفيسور پالپبرال پيشنهاد به بازكردن

جهت نوزاد درابتدا بيوتيكي  درمان آنتيرلاوه بع كه گرديد
تحت عمل پالپبلورافي  آن درهفته سوم تولد از بعد كلستومي و

  . گرفت قرار

  بحث
طرفـه سـمت    در اين بيمار دو معيار اصلي كريپتوافتـالموس يـك         

چپ و آژنزي كليه بود و پنج معيـار فرعـي شـامل گـوش پـائين                 
طرفه اندام  داكتيلي يك ناريس سمت چپ، سين   قرارگرفته، تنگي   

د كـه   يافـت ش ـ  فوقاني، فيستول ركتووسـتيبولار و كليتورمگـالي        
  .تاييد كننده سندرم فريزر بود

 ن بارتوسط پليني دريك خـانواده بـا    وافتالموس نخستي كريپت      
چند سـال   . ]1[با وجود پرده روي چشمان توصيف شد         سه فرزند 

هاي متعدد ديگـر  آنومالي تالموس همراه با  بعد گزارشي ازكريپتواف  
توسط زهندز داده شد در نهايت و به افتخار جرج فريـزر بـه ايـن          

مـورد ازايـن سـندرم       200 بـيش از   تـاكنون    .]1[نام شناخته شد    
ــزارش شــده اســت  ــه  . ]2[ گ ــرم ايزول ــشخيص درف ــاي ت كرايتري

سـندرم فريـزر     و هـا كريپتوافتالموس يا همراه سايرمالفورماسيون   
گذاشته  1986مورد درسال 124اولين بار توسط توماس با مطالعه       

ــورد بيمــاري گــزارش شــده   117 از .]2[شــد  ــاكنون م  تعــدادت
 %)1/5( 13 و پـسر  مورد 54 %)2/46( و دختر مورد 57 %)7/48(

  .]5، 4[ اندجنسي بوده ودمورد 
شايعترين آنومالي اندامي اين بيماران سـين داكتيلـي اسـت                 

 ـ موارد گزارش شده است و     %61 كه در  انـدام   صـورت مجـزا در    هب
انـدام   ما در بيمار كه در شوديا هردو ديده مي فوقاني يا تحتاني و 

  . ]2 [)3 تصوير( بود فوقاني چپ سين داكتيلي مشهود
 ـنوزادان مونث كليتورمگالي شـايع     در       رين آنومـالي ژنيتاليـا    ت
ايـن بيمـار      در  و گيـرد يبرم در موارد را  %8/36 كه رودمي بشمار

، ساير موارد همراه شامل رحم دوشـاخه      ). 1تصوير   (ديده شد نيز  
در جنس مذكر كريپتوركيديسم     آژنزي واژن و   ، هيپوپلازي رحم 

  . ]3، 2[هيپوديسپاديازيس است و فيموزيس ، ميكروپنيس و
ــالي م       ــاران از ه آنوم ــن بيم ــراه دراي ــزي هم ــفاليغ ، يدروس

 هولوپروزونــسفالي و  تــا،ايلازي مخچــههيپــوپ، آنــسفالوسل
 103 كريپتوافتالموس در . ]7،  6[ لكومالاسي دوربطني متغير است   

 مورد  62 گزارش شده كه فرم دوطرفه     بيمار 117 از%) 88(مورد  
 وجـود . شـود شـامل مـي    را %)4/27( مورد 32 طرفهيك و %)52(

 ظ بدين لحـا   رود بشمار مي  سندرم اين    اصلي كريپتوافتالوس جزء 
ــك و %)52( ــهي ــورد 32 طرف ــي  را %)4/27( م ــامل م ــودش . ش

  بدين لحـاظ   رود بشمار مي  سندرم اين    اصلي كريپتوافتالوس جزء 
  تشخيص اين اين اختلال ود ـورت عدم وجـشود درصيه ميـتوص

  
  به سندرم فريزر در بيمار مبتلا كليتورمگالي -1تصوير 
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گوش پائين   وعدم وجود ابروو  كريپتوافتالموس -2تصوير
   در بيمار مبتلابه سندرم فريزرقرارگرفته

  
در بيمار مبتلابه  اندام فوقاني چپ در سين داكتيلي -3تصوير 

  سندرم فريزر
 ايـن بيمـاران    چشمي در  درگيري. با احتياط گذاشته شود   سندرم  

كـدورت   نـدرتا  هيپـوپلازي عـصب اپتيـك و       صورت آتروفي و   هب
ــه همــراه   و قرنيــه  آنوفتــالمي،  ميكروفتــالمي،اســكلروز آن ب

 %)1/29(بيمـاران   از مورد 34 مژه در فقدان ابرو و   و آميكروكورنه
هـاي فـوق   بجز عدم وجود ابـرو آنومـالي       بيمار ما  كه در  ديده شد 

  .]8، 7، 6[) 2 تصوير (مشاهده نشد
آنومــالي قلبــي ايــن بيمــاران شــامل ابــشتاين،كواركتاسيون       

مجراي شـرياني    دكستروكاردي، قلب چپ هيپوپلاستيك،   آئورت،
متغيـر   VSDوASD هاي بـزرگ ترانكوس، جابجائي شريان ،باز 

، 8،  7[ گزارش شد  PDA اكوكارديوگرافي در بيمار ما  است كه در  
 %2/16 كــوچكي آن در و %8/53 گــوش پــائين قرارگرفتــه در .]9

رفتگـي پـل    فرو سـوراخ آن و    آنومالي بيني و   همراهي با  در موارد
   .]10[) 2 تصوير (گرديده است بيني نيز ذكر

 %12  روده اين بيماران آنوس بسته     ،ترين آنومالي معده  شايع      
حـال  هب ولي تا  دارد موارد وجود  %7/7  آترزي يا استنوز در    وبوده  

بيمار معرفي شده   ركتووستيبولار گزارش نشده است كه      فيستول  
   .]10[الي است اين آنوم  مورد بيماري بايناول

فـرم   مـوارد و  %23 آژنزي دوطرفه كليه با يا بـدون رحـم در             
 بيمـار مـا آژنـزي از    در. شودديده مي موارد %22 طرفه آن در  يك

سـندرم فريـزر      در WI1 جهـش مختلـف ژن    . طرفه بـود  نوع يك 
تـوان بـه    مـي  هـا ساير آنومـالي   از. ]13،  10[نشان داده شده است     

 حركتــي و ويــژه گفتــاري وهر تكامــل بــتــاخي فقــدان تيمــوس و
ــوني و ــسم و هيپوت ــرد   هيپرتلوري ــاره ك ــز اش ــي ني . ميكروگناس

 بـاقي   طبيعـي ه در دوران جنيني عمدتا      ژويهپارامترهاي رشدي ب  
 كوتـاهي قـد و     يـا  مانده ولي مواردي از ماكرو يـا ميكروسـفالي و         

  .]10[كاهش هورمون رشد نيز ديده شده است 
هـاي  بسته به نوع وتعداد آنومـالي     ن بيماري   در اي آگهي  پيش      

كه اكثر موارد علـت مـرگ در هفتـه          طوريهموجود متغير است ب   

هـاي  يا آتـرزي   حنجره و  دليل استنوز هاين بيماران ب   در اول تولد 
اصـولا   و افتـد آژنزي دوطرفه كليوي اتفاق مـي      سيستم تنفسي و  

  .]9، 7[ رسندسالگي نمي10هاي ماژور بهمالفورماسيون يماران باب
توان بـه سـندرم     اين بيماران مي   هاي افتراقي در  ازاولين تشخيص 

 داكتيلـي وآنـوس بـسته و      سـين  همـراه بـا    باردت بيـدل كـه در     
تناسـلي   مالفورماسـيون ادراري و    آنومالي قلبـي و    هيرشپرونگ و 

      ،MURCS ،Rokitansky malformatin يبيمـار  است و
Nager acrofacial dysostosis  وOPITZ  توان نـام  ميرا

ايـن بيمـاران زمينـه       هـاي مـشترك در    يافته وجود .]11،  10[برد  
  .]12، 11[ يدنماميمطرح  مشترك ژنتيكي را

انجــام  تــشخيص بيمــاري گــرفتن ســابقه فــاميلي و از بعــد      
درمان شامل   و باشدتعيين جنسيت حائز اهميت مي     كاريوتايپ و 

شـدت درگيـري     نومالي موجـود و    بسته به نوع آ    ،اقدامات جراحي 
ازپيوند تا ترميم متفاوت بوده وهمچنين توانبخشي هميشه بايـد          

  .]12[ باشد مدنظر

  نتيجه گيري
 ولي در نـوزادان متولـد       رچند سندرم فريزر سندرم نادري است     ه

 بايد به   كريپتوافتالموسهاي سر و وصورت به ويژه       شده با آنومالي  
شخيص آن با توجـه بـه نحـوه         فكر اين سندرم بود و در صورت ت       

هـاي  مشاوره ژنتيك جهـت بـارداري   ) مغلوباتوزومال  (توارث آن   
  .  بعدي انجام شود

  سپاسگزاري
تـدوين   و هـا تهيـه عكـس    خانم حاكمي كـه در     آقاي نجاري و  از  

  .گردد قدرداني ميهمكاري نمودندمقاله 
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Fraser syndrome and cryptophthalmos; a case 
report 

N Khalesi*; MD, Neonatologist, Associate Professor of Pediatrics, Zahedan University of 
Medical Sciences  
F Salehi; MD, Resident in Pediatrics, Zahedan University of Medical Sciences  
A Mohamadi poor; MD, Pediatric Suergeon, Assistant Professor of Surgery, Zahedan 
University of Medical Sciences  

Abstract  
Objective: Fraser syndrome is characterised by cryptophthalmos, 
cutaneous syndactyly, malformations of the larynx and 
genitourinary tract, craniofacial dysmorphism, orofacial clefting, 
mental retardation, and musculoskeletal anomalies. The prevalence 

of FS was previously estimated to be approximately 11 cases in 
100.000 live births.The inheritance is autosomal recessive. This is 
the first report of this syndrome in Iran.  

Case presentation: We present a 2 days old girl neonate with the 
chief complaint of unilateral cryptophthalmos (left side) and Fraser 
syndrome. The mains symptoms and signs of this patients were low 
set ears, abdominal distention and vomiting, naries closure, upper 
extremity, syndactyly and rectovestibular fistula. Sonography and  
ecchocardiography was done and a single right kidney in right upper 
quadrant and patent ductus arteriosus (PDA) were detected. The 
patient was operated with under total corrected anoplasty and was 
discharged with a good general condition. 
Conclusion: Fraser syndrome is a rare syndrome, but it must be 
suggested in craniofacial malformation especially cryptophthalmos.  
  

Key Words: Fraser syndrome, Cryptophthalmos, Kidney agenesia, 
Syndactyly, Anus atresia 
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