
  
 

 

  
       

  معرفي يك مورد سندرم تريچر كالينز همراه بازماندن مجراي شرياني
  فوق تخصص قلب كودكان، دانشيار دانشگاه علوم پزشكي ايران ؛محمد يوسف اعرابي مقدمدكتر 

   ناستاديار دانشگاه علوم پزشكي تهرا ،فوق تخصص قلب كودكان ؛*كيهان صيادپور زنجانيدكتر                      

   خلاصه
فاسيال يك اختلال ژني ناشايع است كه با  سندرم تريچر كالينز يا ديسوستوز مانديبولو :زمينه

برخي از اين بيماران مبتلا به اختلالات . شودكوچكي فك تحتاني واختلالات گوش مشخص مي
  .مادرزادي قلبي هستند

فك تحتاني، كم شنوايي انتقالي شيرخوار مونث ده ماهه با كوچكي در اين گزارش  :معرفي بيمار
بررسي كروموزومي . شوددستگاه كمك شنوايي و مجراي شرياني باز معرفي مي استفاده از دوطرفه و

سندرم تريچر كالينز توسط متخصص ژنتيك نيز  داشت وطبيعي براي بيمار انجام شد كه كاريوتيپ 
   . شد بستهpfmمجراي شرياني با تعبيه يك كويل . براي وي مطرح شد

تري نسبت به موقع اختلالات مادرزادي قلبي اهميت افزوندرمان به تشخيص و :گيرينتيجه
  .ها داردتشخيص ودرمان اين اختلالات درمبتلايان به ساير سندرم

كم شنوايي انتقالي،  ، بازماندن مجراي شرياني،سندرم تريچر كالينز : كليديواژه هاي
ي مادرزادي قلبي، بيمارديسوستوز مانديبولوفاسيال

  مقدمه
فاسيال يك بيمـاري     سندرم تريچر كالينز يا ديسوستوز مانديبولو     

. ]1[ باشـد  هزار تولد زنده مـي     50 تا   25نادر با شيوع بين يك در       
سـال   در Treacher Collinsايـن سـندرم اولـين بـار توسـط      

هاي ايـن سـندرم محـدود       اكثر ناهنجاري . ]2[  توصيف شد  1900
انحنـا بـه     شكاف پلكـي بـا     هيپوپلازي فك، . ندبه سروگردن هست  

 وشـكاف در ) anti-mongoloid يـا  down slanted( پـايين 
فـك تحتـاني بـه      . هستند هاترين يافته شايع قوس زيگوماتيك از  

تـوان تـشخيص    به راحتي از روي چهره مي      شدت كوچك است و   
شـاخه  . باشـد داد ولي گاه نياز به راديوگرافي براي تـشخيص مـي          

)ramus (        زوائـد   استخوان مانديبول ممكن است نـاقص باشـد و
 كورونوئيد وكونديلار آن صاف شده يا اصلا وجود نداشـته باشـند           

نيـز از  شكاف كام و  ها  ناحيه اطراف گوش و گونه    اشكالات در    .]3[
  .]2 ،1[هاي ديگر سندرم است نشانه

  گزارش بيمار
 سوفل  به علتاي بود كه ماهه10دختر شيرخوار دختر بيمار 

  درظاهر بيمار كوچكي فك تحتاني. قلبي مورد بررسي قرار گرفت

گوش خارجي ناهنجار  دو هر). 2 و 1هاي شكل(بود مشهود 
يك سوراخ با انتهاي بسته درجلوي گوش خارجي راست . ندبود

هاي تحتاني دوطرف درقسمت داخلي فاقد مژه پلك. شدديده مي
ت اختلال شنوايي انتقالي  و به علشتبيمار شكاف كام ندا. ندبود

   .دركاستفاده مي) سمعك(از دستگاه كمك شنوايي 
. دو ســانتيمتر بـ ـ67قــد وي  كيلــوگرم و 8/6وزن بيمــار       

بيمـار فرزنـد دوم خـانواده و        . بودنظر تكاملي طبيعي     ازشيرخوار  
علايـم  منـسوب نبـوده و      مـادر وي     و پـدر . بـود فرزند اول سـالم     

دائي بيمار به علت يك بيماري مادرزادي        پسر. ندشتسندرم را ندا  
بيمار به علت عدم تناسب سر نوزاد بـا لگـن           . بودقلبي فوت كرده    

 5/3تولـد    وزن موقـع  . مادر با عمل سزارين به دنيـا آمـده اسـت          
تولـد   .كيلوگرم بوده و مشكل خاصي درزمان تولد رخ نداده است         

   .بود  كيلوگرم بوده و مشكل خاصي درزمان تولد رخ نداده5/3
 هاي بيمار برجـسته و سـوفل دائـم در         معاينه قلبي نبض   در      

 نوار قلب انحـراف محـور      در. قسمت فوقاني قفسه سينه سمع شد     
 درعكس قفسه . راست همراه هيپرتروفي بطن راست رويت شد       به

 ها افزايش يافته بـه    سينه اندازه قلب بزرگ بود و جريان خون ريه        
 وگرافي وجود مجـراي شـرياني بـاز بـه         در اكوكاردي . رسيدنظر مي 
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 كوچكي فك تحتاني، دستگاه كمك شنوايي و گوش -1شكل 

  در بيمار معرفي شدهخارجي ناهنجار 

  
هاي پلك تحتاني درقسمت داخلي   فقدان مژه-2شكل 

شدها در بيمار معرفي چشم
تاييـد  ) Patent Foramen Ovale(سوراخ بيـضي بـاز   همراه 

 )3شـكل   (نژيوگرافي قرار گرفت و پس از تاييد        بيمار تحت آ  . شد
PDA        مجراي شرياني با تعبيه يك كويل ،pfm      6/7بـه شـماره 

را  PDAاكوكارديوگرافي بعدي بسته شدن     ). 4شكل  (بسته شد   
براي بيمار بررسي كروموزومي انجام شد كه كاريوتيپ        . تاييد كرد 

 XX46 تاييد شد.  

  بحث 
- كه با وجود ناهنجـاري     ري است سندرم تريچر كالينز بيماري ناد    

انحنـا بـه     شكاف پلكي بـا    هيپوپلازي فك، هاي سرو گردن مانند     
در ايـن سـندرم     . كنـد هـاي گـوش تظـاهر مـي       و بدشكلي  پايين

فك تحتـاني   شود  همانگونه كه در بيمار گزارش شده مشاهده مي       
 .شـود ه مـي   تـشخيص داد   به راحتي از روي چهره     كوچك است و  

    هـاي فرورفتـه    تيـك سـبب ايجـاد گونـه       شكاف در قـوس زيگوما    
ه هـاي شـايع     اخـتلالات پلـك تحتـاني نيـز از يافت ـ          .]3[ شودمي

تاني معمولا در يك سوم خارجي پلـك        حكلبوماي پلك ت  . هستند
هاي پلـك تحتـاني معمـولا درسـمت داخـل           مژه شود و ديده مي 

 در  .]4[ صورت كامل وجود ندارنـد يـا نـاقص هـستند          كلبوما يا به  
    هـاي پلـك تحتـاني درقـسمت داخلـي         فقـدان مـژه   ما نيز   بيمار  
  . ها مشهود بودچشم

هاي ديگر بيماري است كه هـر سـه         يافته اختلالات گوش از        
. ]5[ كنـد درگيـر مـي    را) خارجي، مياني و داخلـي    (قسمت گوش   

دارد وجـود   بيمـاران   درصـد 50 تا 25در اختلال شنوايي انتقالي   
ــوپلا   ــدتا هيپ ــت آن عم ــه عل ــارجي و  ك ــوش خ ــراي گ زي مج

اختلالات ديگرگـوش   . ]7 ،6[باشدهاي گوش مياني مي   استخوانچه

ــه خــصوص كــوچكي آن   . شــايع اســت) Microtia(خــارجي ب
ها ديده  ناحيه اطراف گوش و گونه     برجستگي وحفرات پوستي در   

ناهنجاري گوش خـارجي دو طرفـه همـراه بـا كـم             . ]2[ شوندمي
  .  ما يافت شدشنوائي انتقالي نيز در بيمار

 شـود و   بيمـاران ديـده مـي       درصـد  33 تا   25شكاف كام در          
 ولي در اين بيمار اين      ]4 ،1[ ممكن است با شكاف لب همراه باشد      

ها افزايش منطقه رويش موها در ناحيه گونه      . ناهنجاري ديده نشد  
بـه علـت فرورفتگـي      . ]7[ ها هـستند  ساير يافته  بزرگي دهان از   و

. ]4[ رسـد تاني بيني بيمـار بـزرگ بـه نظـر مـي           ح ت فك ها و گونه
هـاي جـدا از     ها شامل اختلال اكلوزيون و دنـدان      اختلالات دندان 

آترزي كوان هم دربرخي    . ]3[باشد  هم، هيپوپلاستيك يا نابجا مي    
خوشـبختانه تغييـرات صـورت درايـن         .]1[ شودبيماران ديده مي  

 با كمي دقت به     تواناختصاصي است و مي    بيماران بسيار واضح و   
   .راحتي اين بيماران را تشخيص داد

نوزادي ممكن است اخـتلالات تغذيـه و تـنفس بـه             دوره   در      
تاني، شكاف كام يـا     حاريكي راه هاي هوايي، كوچكي فك ت      علت ب 

 ولي خوشبختانه در اين بيمار بـه دليـل          ]7[مخلوط آنها رخ دهد     
 رشـد واضـح     عدم وجود شكاف كام و اختلالات تنفـسي اخـتلال         

شـود  بيماران ديده مـي   % 5 عقب ماندگي ذهني در      .مشاهده نشد 
كه آن را به هيپوكسي و اختلالات تنفسي در زمان نوزادي نسبت        

گونـه   بيمـار گـزارش شـده از لحـاظ تكـاملي هـيچ             .]2[ دهندمي
  . اختلالي نداشت

 شود و هاي مادرزادي قلبي دربرخي بيماران ديده مي      بيماري      
اخـتلالات  بيشترين  . ن نسبت به افراد طبيعي بيشتر است      شيوع آ 

، )Ventricular Septal Defect(شامل نقص ديـواره بطنـي   
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و بازمانـدن  ) Atrial Septal Defect(نقـص ديـواره دهليـزي    
. ]8[ هـستند ) Patent Ductus Arteriosus(مجراي شرياني 

راي اين بيمار نيز در اكوكارديوگرافي انجـام شـده بـاز بـودن مج ـ      
ــاز و  ــازشــرياني ب ــشان داد ســوراخ بيــضي ب ــاي بيمــاري. را ن ه

كونوترونكال با احتمـال بيـشتري در مبتلايـان بـه ايـن سـندرم               
  .]2[ شودنسبت به افراد سالم ديده مي

هـاي اول و دوم     اين بيماري عمدتا به علت اخـتلال درقـوس              
ها هم ممكـن اسـت ديـده        برانكيال است ولي اختلال ساير قوس     

ازنظر ژنتيك بيماري به صورت اتوزومال غالـب منتقـل          . ]1[ شود
. آينـد موارد به علت جهش جديد به وجود مـي        % 60  ولي شودمي

تظاهرات بيماري در يـك خـانواده        نفوذ ژن بيماري متغير است و     
فرزندان مادر ناقل شانس بيـشتري بـراي ابـتلا          . باشدمتفاوت مي 

ــدنــسبت بــه فرزنــد ــا. ]2[ ان پــدر ناقــل دارن ــام ژن بيمــاري ب  ن
TCOF1    شناخته شده وروي كرومـوزوم شـماره        1996 در سال 

5q32-33.1 محــصول ايــن ژن يــك فــسفوپروتئين . قــرار دارد
 است كه در سـاخت ريبونوكلئـوپروتئين        treacleهستكي با نام    

  .]10 ،9[ ريبوزومي نقش دارد
 اي در ت تنفسي و تغذيه   درمان بيماران شامل درمان اختلالا          

نوزادي و شيرخوارگي، درمـان بـه موقـع اخـتلالات شـنوايي بـا               
دستگاه كمك شنوايي يا جراحي جهـت تكامـل طبيعـي قـدرت             

سخنگويي بيمار، درمـان و معاينـه مـنظم دندانپزشـكي، درمـان             
ي ترميمي براي زيبـايي     حلات مادرزادي قلب و بالاخره جرا     اختلا

- به اين بيماري برخلاف سـاير سـندرم        مبتلايان .باشدصورت مي 
توانند مي هاي مادرزادي معمولا مشكل ذهني يا اسكلتي ندارند و        

درايـن ميـان وجـود اخـتلالات         .افراد موثري براي جامعه باشـند     
-درمان به موقع آنها اهميت افـزون       مادرزادي قلبي و تشخيص و    

مبتلايـان بـه     درمان اين اخـتلالات در     تري نسبت به تشخيص و    
هـاي ظـاهري سـبب بـروز        گرچه ناهنجـاري  . ها دارد ساير سندرم 

بلوغ براي ايـن بيمـاران       مشكلات روحي رواني درسنين مدرسه و     
اند كه اكثـر ايـن بيمـاران بـا يـا            شود، اما مطالعات نشان داده    مي

 گيرنـد و  ها خو مـي   بدون كمك جراحي ترميمي با اين ناهنجاري      
  . ]11[ شونددر جامعه ادغام مي

  گيرييجهنت 
هـاي  از آنجاكه مبتلايان به اين بيمـاري بـرخلاف سـاير سـندرم            

توانند افراد  مي مادرزادي معمولا مشكل ذهني يا اسكلتي ندارند و       
درمان به موقـع اخـتلالات      موثري براي جامعه باشند، تشخيص و     

  .اهميت دارددر اين بيماران مادرزادي قلبي 

 
نماي جانبي پس ازعبور  آنژيوگرافي آئورت نزولي در-3شكل 

  كاتتروريدي از داخل مجراي شرياني باز

  
  بروي قفسه سينه پس از تعبيه كويل نماي رو-4شكل 
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Treacher Collins Syndrome with Patent Ductus 
Arteriosus: A Case Report 

MY Aarabi Moghadam; MD, Pediatric Cardiologis, Assoc Prof, Iran University of medical 
Sciences  
K Sayadpour Zanjani*; MD, Pediatric Cardiologist, Assistant Professor of Pediatrics, Tehran 
University of Medical Sciences  

Abstract 
Objective: Treacher Collins syndrome or mandibulofacial 
dysostosis is a rare genetic syndrome characterized by a small 
mandible and ear anomalies. Some of the patients have congenital 
heart disease.  
Case report: A 10-months old female infant with micrognathia, 
bilateral conductive hearing loss needing hearing aid, and patent 
ductus arteriosus is presented. Chromosomal study yielded normal 
karyotype and Treacher Collins syndrome was the first diagnosed 
by the genetician. The ductus was occluded by a pfm coil.  
Conclusion:  In general, patient affected with Treacher Collins 
syndrome have no mental or skeletal problems and they can be 
productive members of the society. So diagnosis and treatment of 
their congenital heart abnormalities has a greater importance in 
comparison with patients affected by other genetic syndromes. 
 

Key Words: Treacher Collins syndrome, Patent Ductus Arteriosus, 
Congenital heart disease, conductive hearing loss, mandibulofacial 
dysostosis 

REFERENCES 
1. Posnick JC, Ruiz RL. Treacher Collins syndrome: current evaluation, treatment, and 

future directions. Cleft Palate Craniofac J. 2000; 37: 434. 

2. Towbin JA, Greenberg F. Genetic syndromes and clinical molecular genetics. In: Garson 
A, Bricker JT, Fisher DJ, Neish SR. The Science and Practice of Pediatric Cardiology. 2nd 
ed. Baltimore, Williams & Willkins. 1998 Pp: 2627-99. 

3. Tinanoff N. The oral cavity. In: Behrman RE, Kliegman RM, Jenson HB. Nelson 
Textbook of Pediatrics. 17th ed. Philadelphia, Saunders. 2004 Pp:1204-16. 

4. Gorlin RJ. Craniofacial defects. In: McMillan JA, DeAngelis CD, Feigin RD, et al. Oski’s 
Pediatrics: Principles and Practice. 3rd ed. Philadelphia, Lippincott Williams & Willkins. 
1999 Pp: 390-9. 

5. Kula KS, Wright JT. Oral problems. In: McMillan JA, DeAngelis CD, Feigin RD, 
Warshaw JB. Oski’s Pediatrics: Principles and Practice, 3rd ed. Philadelphia, Lippincott 
Williams & Willkins. 1999 Pp: 641-60. 

6. Marres HA. Hearing loss in the Treacher-Collins syndrome. Adv Otorhinolaryngol. 2002; 
61: 209-15. 

*Correspondence author, 
Address: Children's 
Medical Center, Dr Gharib 
St, Teheran, IR Iran 
E-mail: 
ksayadpour@yahoo.com

Received: 4/3/06  
Accepted: 23/7/06 



  

 

 1385 پائيز ،3 شماره 16 دوره ،مجله بيماريهاي كودكان 358
 صيادپور، دكتراعرابي، دكترسندرم تريچر كالينزگزارش يك مورد 

7. Lewanda AF, Jabs EW. Dysmorphology: genetic syndromes and associations. In: 
McMillan JA, DeAngelis CD, Feigin RD, Warshaw JB. Oski’s Pediatrics: Principles and 
Practice, 3rd ed. Philadelphia, Lippincott Williams & Willkins. 1999 Pp: 2225-59. 

8. Bernstein D. Congenital heart disease. In: Behrman RE, Kliegman RM, Jenson HB. 
Nelson Textbook of Pediatrics. 17th ed. Philadelphia, Saunders. 2004 Pp: 1499-554. 

9. Gonzalez B, Henning D, So RB, et al. The Treacher Collins syndrome (TCOF1) gene 
product is involved in pre-rRNA methylation. Hum Mol Genet 2005; 14: 2035-43.  

10. Horiuchi K, Ariga T, Fujioka H, et al. Mutational analysis of the TCOF1 gene in eleven 
Japanese patients with Treacher Collins Syndrome and mechanism of mutagenesis. Am J 
Med Genet A. 2005; 134: 363-7. 

11. Beaune L, Forrest CR, Keith T. Adolescents' perspectives on living and growing up with 
Treacher Collins syndrome: a qualitative study. Cleft Palate Craniofac J. 2004; 41: 343-
50. 

 


