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 گزارش موردی                     شریه پرستاری کودکانن

 مورد نوزاد مبتلا کی یدلانژه و معرف ایسندرم کورنل

 هی، مرض5، اکرم ثناگو 4 ی، فرشته ناروئ3، محمداحمدوند 2 یرشاهی، مهربانو ام1فر  یمنصور لایل

،*7 یرشکاریم لای، ل1 انی، فاطمه محمد6 یرشکاریم

 
 رانیتهران، ا ران،یا یدانشگاه علوم پزشک ،یکارشناس پرستار 1

 رانیزابل، زابل، ا یزابل، دانشگاه علوم پزشک ییو ماما یدانشکده پرستار ،یارشد مامائ یکارشناس ،یمرب 2

 رانیتهران، ا ران،یا یدانشگاه علوم پزشک ،یهوشیمتخصص ب 3

 رانیزابل، زابل، ا یزابل، دانشگاه علوم پزشک ییو ماما یدانشکده پرستار ،یارشد علوم بهداشت یکارشناس ،یمرب 4

 رانیگلستان، گلستان، ا یدانشگاه علوم پزشک ،یپرستار قاتیمرکز تحق ار،یدانش ،یپرستار یدکترا 5

 رانیزاهدان، زاهدان، ا یدانشگاه علوم پزشک ،یروانشناس یکارشناس یدانشجو 6

 رانیزابل، زابل، ا یزابل، دانشگاه علوم پزشک ییو ماما یدانشکده پرستار ،یارشد پرستار یکارشناس 7
 ی. کدپستانریزابل، زابل، ا ییو ماما یدانشکده پرستار ،یفرهنگ راثیجنب م ،یشرق یفردوس ابانیخ ،یرشکاریم لایل: مسئول سندهینو *

 : لیمی+، ا48-94114652591. تلفن: 4861734184

 96/94/1345 :مقاله تاریخ پذیرش    13/12/1344 :مقاله دریافتتاریخ 

 محفوظ است. رانیا یپرستار یانجمن علم یحقوق نشر برا یتمام
 

 مقدمه

اختلال(، یکدلانژه )کورنلیاسندرم

اختلالاتصورت،هایناهنجاریهایی مانندویژگیباهتروژنتکاملی

گوارشی واختلالاتقلبی،نقایصمو،غیرعادیرویشفوقانی،اندام

، سندرماین  موردهای موجود در ولین گزارشااست. ذهنی اختلالات

در سال  و  (1) 1416در سال  به مربوط 

 ندرم کورنلیااین بیماری به نام س، 1464تا سال . (2) باشدمی 1433

براچمن،و همکارانش، به احترامشد، تا اینکهشناخته می هدلانژ

این سندرم شیوع  .(3) نامگذاری کردند هدلانژ -آن را سندرم براچمن

بابیمارانِ. باشدمیتولد زنده متغیر  59999تا  39999در هر  1 بین

علائم اینطیفشوند اماداده میتشخیصراحتیکلاسیک، بهعلائم

است، به طوری که ممکن است فرد متغیرتا کلاسیکاز خفیفسندرم

رسد شیوع واقعی این بیماری به نظر میلذا مبتلا، هرگز کشف نشود، 

یماری ب بروز بیشتر باشد. جنسیت و نژاد تأثیری برذکر شده از مقدار 

شود. میگیر منتقلتکشکلموارد بهدر اغلببیماریاین .(3) دنندار

، های متمایز چهرهتظاهرات بالینی این سندرم عبارتند از ویژگیبرخی 

های حرکتی گردن کوتاه، محدودیت رشد، هیپرتریکوز و نواقص اندام

های بلند دست تا اختلالات فوقانی که محدوده آن از فقدان استخوان

های کوچک انگشتان دست و یا کمبود تعداد آنها متغیر است. ویژگی

بودن خط رویش موی پیشانی و عبارتند از پایین کرانیوفاسیال آن

های بلند، شده، مژهسر، ابروهای کمانی پرپشت و بهم متصلپس

ای ههای کج، دندانهای پایین قرارگرفته، بینی کوتاه با سوراخگوش

متغیر  192تا  39دار و میکروسفالی. ضریب هوشی بین کوچک فاصله

های ای بالینی شامل نواقص دیوارههیافته ترینیعشا(. 53است )متوسط 

قلب، اختلالات دستگاه گوارش )ریفلاکس معده به مری، تنگی پیلور، 

 چکیده

 ،یکروسفالیاز جمله م یمتعدد مادرزاد یهایسندرم نادر است که با ناهنجار کی( Cornelia de Langeدلانژه ) ایکورنل :مقدمه

 نیا وعی. شگرددیمشخص م یفوقان یهاو اندام یویکل ،یگوارش ،ینقائص قلب کوز،یپرتریدر رشد و نمو، ه ریتأخ ،یذهن یماندگعقب

توزوم ا قیسندرم از طر نیاست. ا ینیتظاهرات بال یاساساً بر مبنا یماریب صیزنده است. تشخ دتول 59999تا  39999در هر  1سندرم 

انتقال  تواندیم SMC3و  NIPBL ،SMC1A ،HDAC8 ،RAD21، با جهش در حداقل پنج ژن Xوابسته به کروموزوم  ایغالب 

 .پردازدیدلانژه م ایمورد از سندرم کورنل کی یمقاله به معرف نی. اابدی

اده د صیتشخ یکه با سونوگراف کندیدلانژه را گزارش م ایهفته مبتلا به سندرم کورنل 49نوزاد پسر  کیمطالعه  نیا :گزارش مورد

نها آرنج و وجود ت هیهر دو دست از ناح رشکلییتغ ها،ضهیقلب، عدم نزول ب یشامل شکاف کام و لب، بزرگ ینیشده بود. تظاهرات بال

 بعد از تولد وفات شد. وزسه ر یها بودند. وانگشت در دست کی

 شودیم یتیدیزودرس و کاهش مورب صیسندرم منجر به تشخ نیدر مورد ا یآگاه شیافزا نتیجه گیری:

 یمادرزاد یهایرشد، ناهنجار ریدلانژه، تأخ ایسندرم کورنل واژگان کلیدی:

http://dx.doi.org/10.21859/jpen-020485
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مالروتاسیون یا دوپلیکاسیون روده همراه با انسداد و فتق دیافراگمی(، 

بینی، کریپتوکیدیسم، بازشدن مجرای ادرار زیر کاهش شنوایی، نزدیک

شوند. لیای هیپوپلاستیک میآلت تناسلی )هیپوسپادیاس( و یا ژنیتا

خودرفتارهایهمچنینسکوت ومشابهرفتاریبیمارانازبسیاری

. علت ژنتیکی سندرم فوق اخیراً (6-4)مرضی دارند آزاری

شناسایی شده است. این سندرم نتیجه جهش در حداقل پنج ژن 

است. جهش   و ، ، ، 

در بیش از نیمی از افراد مبتلا به این سندرم شناسایی  در ژن 

. روش (8, 7)ها شیوع کمتری دارد شده است و جهش در سایر ژن

 وابسته به کروموزوم و یا  انتقال بیماری به صورت اتوزومال غالب

های جدید ژنی نیز ناشی شود و تواند از جهشاست. این سندرم، می

 . (4)بیماری در افرادی اتفاق بیفتد که سابقه خانوادگی ندارند 

( در 2916) (، 2915) (، 2915) (، 2915)

ز اند. در ایران نیمطالعات خود به بررسی و توصیف این سندرم پرداخته

( و سپس توسط 1385اولین گزارش از این سندرم، توسط احسانی پور )

در سن  افراد مبتلا،اغلب . (15-19)( ارائه شده است 1386غفاری )

 یهایبه همراه آنومال یمـرگ، پنومون یعلت اصلـ که رندیمیم کیودک

 و )بویژه فتق دیافراگماتیک در دوران نوزادی( یگوارشاختلالات ، یقلب

دچار ن بالاتر، یماندن، در سندر صورت زندهاین افراد  باشد.یم یویر

اینتشخیصگردند. یم یخوابیو ب ی، خودآزارفعالیبیشلات کمش

سندرم، علائم بالینیاین بالینی است تظاهراتبر مبنای  عمدتاًسندرم

شدیدنوعشوند.نمیدیدهفردیکدرآنهاهمهکهداردمتعددیبسیار

 یپِفنوتدربالایی برخوردار است وشدتفنوتیپِ کلاسیک بیماری، ازیا

ازعلائمهیچیکواستذهنیماندهعقبفقط، فرد،

جراحی اقداماتباامااین بیماری، درمان قطعی ندارد نداردرابیماری

زندگیهمان اوایلازباشد ومیتغذیهاصلاحشاملکهمحافظتیو

را بهتریزندگیوبالاترطول عمرتوانمیانجام استشیرخواری قابل

سنباحتی مبتلایانیامروزهاینکهکمافراهم نمود،بیماراناینبرای

 .(15, 14)سال نیز وجود دارند  69از بالاتر

 گزارش مورد

مطالعه حاضر، یک نوزاد پسر مبتلا به سندرم کورنلیا دلانژه را گزارش 

با شکایت  21/7/44صبح مورخه  5ند. خانم بارداری، در ساعت کمی

پارگی کیسه آب به بیمارستان فیروز آبادی تهران مراجعه کرده و 

 2دار، گراوید ساله، ایرانی، بیسواد، خانه 23شود. این مادر، پذیرش می

 36و پارا یک بود و بر اساس اولین روز آخرین قاعدگی سن حاملگی 

بار زایمان طبیعی داشت )فرزند قبلی او  کیر، سابقه هفته داشت. ماد

سالم بود و تا زمان زایمان فعلی مادر، تکامل عصبی طبیعی داشت( و 

ناتال را دریافت کرده بود. های معمول پرهدر طی بارداری، مراقبت

حال مادر،  شرحآزمایشات دوران بارداری وی نیز طبیعی بودند. در 

مصرف سیگار، مواد مخدر یا الکل، مشکلات قبل از تولد مانند دیابت، 

هیپرتانسیون، عفونت، مصرف دارو غیر از داروهای روتین بارداری )آهن 

ویتامینی( وجود نداشت. مادر با همسر، نسبت خویشاوندی  یهامکملو 

در در پنداشت و تاریخچه فامیلی وی نیز از نظر وجود اختلالات عصبی 

داد. آزمایشات و مادر و سایر خواهر و برادرهایش چیزی را نشان نمی

و سرخجه منفی  ناتال از نظر سیفیلیس، ایدز، هپاتیت سرولوژیک پره

بودند.

سن حاملگی، برابر با پس از درخواست و انجام سونوگرافی برای مادر، 

ی های جنینهفته گزارش شد ضمن آنکه سونوگرافی ناهنجاری 49

مشتمل بر شکاف کام و لب، کاردیومگالی، کریپتورکیدیسم، دفورمیتی 

هر دو دست از ناحیه آرنج و وجود تنها یک انگشت در هر دو دست را 

گزارش کرد. لازم به ذکر است که سونوگرافی برای بیمارانی که به 

شود ولی از آنجا که کنند به طور معمول انجام نمیزایشگاه مراجعه می

ود ب کردهر با شکایت پارگی کیسه آب به واحد زایمانی مراجعه این ماد

هفته محاسبه  36و طبق اولین روز آخرین قاعدگی، سن حاملگی وی 

شد و در ضمن شک به پارگی کیسه آب وجود داشت و از طرفی مادر 

سونوگرافی دیگری به همراه نداشت لذا برای تعیین دقیقتر سن حاملگی 

مایع آمنیوتیک، برای مادر سونوگرافی  و نیز اندازه گیری حجم

هفته  49درخواست شد و به این ترتیب مشخص شد سن حاملگی وی 

 .دباشبوده و شاخص مایع آمنیوتیک طبیعی است و نوزاد ناهنجار می

پسری به وزن  ترم نوزادصبح، مادر به روش زایمان طبیعی،  4در ساعت 

عبارت بودند از قد:  گرم بدنیا آورد که سایر مشخصات رشد وی 2399

. نوزاد آغشته به مکونیوم 28 و دور سینه:  32 ، دور سر: 48 

دند های بالینی نوزاد عبارت بوو دارای دیسترس تنفسی شدید بود. یافته

صورت، پشت، از میکروسفالی و گردن کوتاه، پرمویی واضح در ناحیه 

های هژپیوسته، م بهمابروهای کمانی پر پشت و  های تحتانی،کمر و اندام

های پایین قرارگرفته، پل بینی کوتاه با گوش ،پلکی مجعد و بلند

به همراه  های لب روبه پایینگوشههای نازک و های کج، لبسوراخ

های خمیده از ناحیه آرنج شکاف لب و کام، کوچکی فک پایین، دست

. بلافاصله (1تصویر ) با تنها یک انگشت در هر دست و کریپتورکیدیسم

های ویژه نوزادان انتقال یافت و در نوزاد احیا شد و به بخش مراقبت

فوت شد. این بیماری، بر مبنای  23/7/44دقیقه مورخه  45و  6ساعت 

اطلاعات اخذ رضایت از خانواده نوزاد و تأکید بر این مطلب که تمامی 

مشخصاتی از آنها درج نخواهد شد و نیز آنها محرمانه خواهد ماند و 

 کسب اجازه از کمیته اخلاق بیمارستان گزارش شده است.

 

 
 تصویر نوزاد با مشخصات مشروح در متن پس از تولد :1تصویر 

 

 بحث

هدف از این مقاله، معرفی یک سندرم ژنتیکی بسیار نادر است که تا 

زمان حال در این منطقه گزارش نشده است. مورد ما، نوزاد پسر 

ناهنجاری مبتلا به سندرم کورنلیا دلانژه بود که پس از انجام سونوگرافی 

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/?term=Parisi%20L%5BAuthor%5D&cauthor=true&cauthor_uid=26605036
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/?term=Chen%20CP%5BAuthor%5D&cauthor=true&cauthor_uid=26522117
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/?term=Stacey%20AW%5BAuthor%5D&cauthor=true&cauthor_uid=26486036
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/?term=Cavalleri%20V%5BAuthor%5D&cauthor=true&cauthor_uid=26437745
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طوری نوزاد این مطالعه، شکل کلاسیک بیماری را دارا بود به کشف شد.

که هم در گزارش سونوگرافی و هم در تابلوی بالینی بدو تولد نوزاد، این 

ها مشهود بودند: میکروسفالی )که از مشخصات بارز سندرم ویژگی

، تأخیر رشد قبل و بعد از 32 کورنلیا دلانژه است( با اندازه دور سر 

گیری معیارهای فیزیکی رشد، گویای این مسئله انکه اندازهتولد، چن

داشت.  28 گرم وزن و دور سینه  2599بودند و بیمار ما کمتر از 

(. در سندرم کورنلیا، 48 اما قد نوزاد در محدوده طبیعی قرار داشت )

دختر نوزادان گرم و در  2221سر نوزادان پتولد در بدو وسط وزن مت

 ،دوران نوجوانی پایانسرعت افزایش وزن تا و  شدبایمگرم  2145

و  5/45  قد اندازه توسطهمچنین م است.از طیف نرمال  ترپایین

 سرعتلازم به ذکر است که  است4/39  دور سراندازه متوسط 

رشد سرعت  ،دوران بلوغ طی در امارشد قد، در طیف مرجع قرار دارد 

 .(17, 16) آهسته است ،قد

ی ماندگی ذهنعلاوه بر تأخیر در سرعت رشد و نمو، بیماران مبتلا، عقب

 مواجه است.ر تأخیبا ها بیشتر مهارت ،طور میانگینبهنیز دارند و 

شود. تقریباً نیمی از کردن دیده میتأخیر شدیدی در صحبت ،معمولاً

کلمه و یا بیشتر استفاده  2رای ساختن جمله از بالاتر، بسال و  4 بیمارانِ

یا  1گویند و یا فقط ای نمیاصلاً هیچ کلمهافراد مبتلا،  3/1کنند، می

هستند.  طبیعی ،از نظر مهارت زبانی هاآن %4 تنهاگویند و کلمه می 2

گی ماندعقب توانندمیهستند،  تکلمکودکانی که دارای نقص شدید 

های حرکتی های اندامرحمی، نقص شنوایی، ناهنجاریداخل رشد 

ته نیز داشهای ضعیف اجتماعی و تأخیر حرکتی شدید فوقانی، واکنش

ارندتا متوسط دماندگی ذهنی ضعیف بیشتر افراد مبتلا، عقبباشند. 

بالاتری دارند، احتمالاً وزن و ضریب هوشییمارانی کهب (53متوسط )

 .(14, 18) دور سر آنها هنگام تولد بالاتر است اندازه

زاد مطالعه حاضر، شامل مشخصاتی های کرانیوفاسیال نودیگر ویژگی

سر، ابروهای کمانی بودن خط رویش موی پیشانی و پسمانند پایین

 های پلکی بلند وپرپشت که در خط وسط بهم متصل شده بودند، مژه

شکاف لب و های نازک به همراه های پایین قرارگرفته، لبمجعد، گوش

 کوچک و پرموییهای کج، فک پایینی پل بینی کوتاه با سوراخ کام،

شد تحتانی می یهااندامواضح در ناحیه پیشانی و صورت، پشت، کمر و 

شوند که اینها نیز در تابلوی بالینی سندرم کورنلیا دلانژه مشاهده می

(29-24). 

 این یهایژگیوپایین قرارگرفته از دیگر از  هایگوشگردن کوتاه و 

که در بیمار ما نیز مشهود بودند. طیف  (25)سندرم هستند 

های اندام فوقانی در سندرم کورنلیا، از فقدان یا کوتاهی ناهنجاری

های بلند دست )فوکومیلیا(، تا ناهنجاری یهااستخوانمادرزادی 

کوچک انگشتان، فقدان یک یا چند انگشت )اولیگوداکتیلی(، سین 

که در نوزاد مورد مطالعه ما،  (26)داکتیلی و شیار میمونی متغیر است 

ه ، لازم به ذکر است کشدتنها فوکومیلیا و اولیگوداکتیلی مشاهده می

 .همراهی دارندبیماری ید دش شکل بااغلب  ناهنجاری،این دو 

شونددیدهاستبیماران مبتلا ممکندرکهچشمیتظاهرات یبرخ

کرهغیرارادیحرکاتچشم،انحرافدو چشم،بینفاصلهافزایششامل

و تورم پلک، ترشح بیش از حد اشک، قرنیه نازک و چشم، افتادگی

گلوکوم مادرزادی بینی و نزدیکمسطح، استرابیسم، آستیگماتیسم،

وپلک، ترشح اشک، تورم پلکخفیفافتادگیکه (28, 27)هستند 

خورد. با توجه به به چشم میمابیماردردو چشمبینفاصلهافزایش

شد که وی مبتلا به اشک ریزش فراوان نوزاد، این احتمال داده می

 گلوکوم مادرزادی نیز باشد اما نوزاد از این لحاظ معاینه نشد.

ه ینی، گزارش شدکاردیومگالی جندر سونوگرافی انجام شده برای مادر، 

دهلیزی، بیننقائصبود اما انجام اکوکاردیوگرافی قلب به منظور بررسی 

های قلبی در این نوزاد میسر ریوی یا سایر یافتهشریاندریچهیا نارسائی

نبود چرا که نوزاد به شدت بدحال بود و دیسترس تنفسی داشت و ظرف 

قص واوصاً نخصساعت بعد از تولد، فوت گردید. نواقص قلبی  48

های سندرم کورنلیادلانژه هستند از ویژگی بطنی و دهلیزی هایدیواره

(24 ,39). 

 -سی دوران نوزادیای و تنفمشکلات تغذیهسندرم کورنلیا، نوزاد را با 

در ارتباط با شود.می رشد کندیباعث کند و اغلب روبرو می کودکی

 -ایمعده ریفلاکسند:دیده شونیز ممکن است موارد زیر  این سندرم،

که در بسیاری از کودکان ( تقریباً در همه بیماران وجود داردی )ومر

یابند، میبدون درمان بهبود ن کهکند را در مری ایجاد میی هایزخم

ی ادرزادم کیاتو فتق دیافراگم مالروتاسیون ،روده ولولوستنگی پیلور، 

. در سیر لیبر نوزاد مورد مطالعه ما، بعد از آمنیوتومی مشخص شد (31)

ته شکه مایع آمنیون شدیداً مکونیال است و لذا در بدو تولد نیز، نوزاد آغ

گذاری به مکونیوم بود و دیسترس شدید تنفسی داشت که بلافاصله لوله

های ویژه نوزادان انتقال یافت. در و احیا شد و به واحد مراقبت

های گوارشی نشده ای به ناهنجاریسونوگرافی نوزاد، هیچگونه اشاره

 بود.

ند کایجاد میتناسلی  -ادراریدستگاه  که این سندرم در ییهاناهنجاری

 الیایژنیتکوچک در ماژور ، لبیاهایدر جنس مذکر ژنیتالیاتحلیل شامل 

ی هاناهنجاریها، هیپوسپادیاس و نث، عدم نزول تستیسجنس مؤ

. در بیمار مورد مطالعه ما نیز علاوه (32)شوند می دستگاه ادراری

ژنتیتالیا هیپوپلاستیک بود کریپتورکیدیسم نیز مشاهده که براین

رسید، ها، سالم به نظر میشد و نوزاد ظاهراً از نظر سایر ناهنجاریمی

لازم به توضیح است که سونوگرافی نیز تنها به کریپتورکیدیسم اشاره 

 کرده بود.

کم استخیلیبعدی،هایبارداریتکرار سندرم کورنلیا دلانژه درخطر

کشورهاازبعضیدرتولد،ازهای ژنیِ قبلجهشتعیینبرایبررسیو

جراحی واقداماتباامانداردقطعیاین سندرم، درمانشود.میانجام

زندگیهمان اوایلازباشد ومیتغذیهاصلاحشاملکهمحافظتی

بهتریزندگیوبالاترطول عمرتوانمیانجام استشیرخواری قابل

بالاترسنباافرادحتیامروزهکهیناکمافراهم نمود،بیماراناینبرای

سال نیز وجود دارند. علل اصلی مرگ و میر در این بیماران وقفه  69از 

تنفسی به دنبال آسپیراسیون ترشحات، اختلالات قلبی و عوارض مربوط 

 .(33)باشدبه اختلالات گوارشی می

به  ،های بالینی و فوت نوزاد ظرف سه روز پس از تولدبا توجه به یافته

 ود.ب نژهکورنلیا دلا شدید سندرم شکلرسد نوزاد مبتلا به نظر می

 گیرینتیجه

های متعدد مادرزادی همراه از آنجا که سندرم کورنلیا دلانژه با ناهنجاری

توانند تأثیر زیادی در ایجاد عوارض و مرگ و میر نوزاد است که می

ن سندرم، از یا و درمان به موقع ص زودرسیتشخداشته باشند، لذا 

 برخوردار است ییت بسزایاهم
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بدینوسیله از خانواده محترم این نوزاد و کلیه بزرگوارانی تقدیر و تشکر: 

که ما را در امر تحقیق و تتبع این مقاله یاری دادند، تشکر و قدردانی 

 شود.می

 تضاد منافع

 هیچگونه تضاد منافعی برای نویسندگان این مقاله وجود ندارد.
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