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  50 مسلسل  /90 مستانز / 4شماره  / دهمزسیدوره / یافته 
  
  

  

  16/6/90: ، پذیرش مقاله  25/4/90 : دریافت مقاله
Øطرفه گوش ناهنجاري مادرزادي است که تظاهرات اصلی آن شامل اختلال رشد یکال میکروزومی یا سندرم گلدنهارهمی فاسی : مقدمه 

  .ز نظر فنوتیپی تنوع بسیاري دارد و ااهنجاري سایر ارگان ها همراه استاین سندرم با ن. فک و گردن است،)آترزي کامل(
Øناهنجاري هاي مادرزادي در .  سالم با زایمان واژینال متولد شده بودساله به ظاهر30وزه دختر که از مادر بیمار نوزاد یک ر:  معرفی مورد

یک شکاف واسط بین گوش  هیپرتلوریسم، میکروگناتی و ،معاینه فیزیکی جلب توجه می کرد و شامل میکروتی و آترزي کانال گوش راست  
 .سوفل قلبی در معاینه قلبی وجود داشت.راست و لب بود 

Ø  ناهنجاري مادرزادي است که عمدتاً صورت را گرفتار می کند ولی درگیري سایر ارگان ها باید در سندرم گلدنهار : گیرينتیجهبحث و 
  .تمشکلات قلبی عمده ترین علت مرگ در این بیماران اس.نظر گرفته شود

Ø سندرم گلدنهار، همی فاسیال میکروزومی، تظاهرات قلبی: هاي کلیديواژه 
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  مقدمه
 ،1اي مهـره  -گوشـی -درم گلدنهار یـا سـندرم  چـشمی        سن

 ، تولـد  45000/1 -5600/1نقص مـادرزادي نـادر بـا انـسیدانس        
 هـاي گـوش،   صـورت ناهنجـاري   هبده است که  به طور عمده        زن

ــ ،بینی،کــام نــرم    ز اخــتلال تکامــل  و ناشــی اب و فــک اســتل
 ماهه نخست زنـدگی جنـین   3هاي اول و دوم برونشیال در قوس
توسـط   بـراي اولـین بـار        1952 این سـندرم در سـال        .)1(است

 مواردي که بیمـاري منحـصر    در .دکتر گلدنهار توضیح داده شد    
هـا وجـود   و صورت بوده و درگیري سایر ارگـان هاي سر   به بافت 
  .)2(شودمی نامیده میفاسیال میکروزواشد همینداشته ب

و سـمت   ) 3(موارد غیرقرینگی صورت وجـود دارد     %65 در  
 فلـج  .شـود بیشتر و با شدت بیشتري گرفتـار مـی       راست صورت   

اخـتلالات  . توانـد از رخـدادهاي همـراه باشـد        عصب فاسیال می  
ها و سیستم اعصاب   ها، ریه ها بویژه قلب،کلیه  تکاملی سایر ارگان  

گرفتاري سیستم عصبی   . شوددیده می مبتلایان   %50رکزي در م
ست ثانویه به ناشنوایی یا     ا بصورت اختلالات یادگیري که ممکن    

ــوده   ــفالی بـ ــل هیدروسـ ــشکلاتی از قبیـ ــیون مـ ، مالفورماسـ
   .آرنولدکیاري یا انسفالوسل باشد
 ،هاي کلیـوي از کلیـه اکتوپیـک       همچنین طیف ناهنجاري  

هـا   حالـب  مولتی سیـستیک یـا فقـدان    ،کلیهآژنزي، هیدرونفروز 
از %5هــاي قلبــی بــا انــسیدانس ناهنجــاري. )5،4(متغیــر اســت

تظاهرات نادر ولی جدي در این بیمـاران بـوده و عمـدتاً شـامل            
کوارکتاسـیون   نقایص دیواره بطنی و دهلیزي تترالـوژي فـالوت،     

 و دلیل اصـلی مـرگ در بیمـاران         آئورت و دکستروپوزیشن بوده   
  ).6-8(است

  عرفی بیمارم
بیمار نوزاد یک روزه دختر که به علت دیسترس تنفسی و            
اختلال در شیر خوردن در بخش نـوزادان بیمارسـتان آیـت الـه           

وي فرزنـد دوم خـانواده از والـدین سـالم بـا              .مدنی بستري شد  
مـادر سـی    ) دختر خاله –پسر خاله   (نسبت خویشاوندي نزدیک    

 یـا مـصرف دارو حـین    ساله و بظاهر سالم و بدون سابقه بیماري 
فرزند اول خانواده پسر و بظاهر سالم بـود و سـابقه          . بارداري بود 

نــوزاد تــرم بــا وزن تولــد . فــامیلی از نظــر بیمــاري منفــی بــود
  1.گرم بود3600

ــارداري در  ــام ب ــونوگرافی هنگ ــ 3در س ــی  ماه ــوم پل ه س
هاي  مایع در خلف مخچه جنین و نیمکره       هیدرآمینوس و تجمع  

در معاینات اولیـه   . حد نرمال گزارش شده بود  مخچه کوچکتر از  
آسیمتري صورت، اختلال دهان بویژه درسـمت راسـت بـصورت        
یک خط واضـح از گوشـه راسـت لـب تـا گـوش راسـت وجـود                  

گوش راست دچار دفرمیتی و کانال گـوش راسـت وجـود       .داشت
شـد  ي گوش چپ یک زائده پوستی دیـده مـی      در جلو  نداشت و 

هیپرتلوریـسم و پهـن بـودن       . ولی کانـال گـوش وجـود داشـت        
دهـان  استخوان بینی از سـایر مـشکلات ظـاهري بـود و داخـل          

  . طبیعی بود
متـر  سـانتی 2×5/2متر و فونتاتل قدامی      سانتی 35دور سر   

وفل س ـدر قلـب  . معاینه چشم و افتاسموسکوپی طبیعی بـود  .بود
ها طبیعی انداممعاینه شکم و  .سمع شد 6 به 2 درجه سیتولیک

 ASDهــاي پاراکلینیــک در اکوکــاردیوگرافی ررســی در ب.بــود
در سونوگرافی شکم  . مغز نرمال بود   MRIکوچک وجود داشت،    

اتساع دوطرفه سیستم پیلوکالسیـسل و نـامنظمی جـدار مثانـه            
هـا  رادیوگرافی ستون مهره  . طبیعی بود رویت شده و سایر موارد      

و xx46کاریوتایـپ بیمـار   .و قفسه سینه نکته غیرطبیعی نداشت     
ت صـورت   بیمار کاندید عمل جراحی اصلاح اختلالا      .طبیعی بود 

 به ناهنجاري  اي ثانویه گیري و تغذیه  شد ولی بدلیل اختلال وزن    
وزن بیمـار   . گیـري مناسـب موکـول شـد       دهان بـه بعـد از وزن      

هـاي تنفـسی   لوگرم بود و چند نوبت به بیمـاري  یک 4ماهگی3در
                                                
1. Oculo-auricolo-vertebral (OAV)  
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 ه همچنـین    شـد  و پنومونی خفیف دچـار    بصورت سرماخوردگی   
 یک نوبت بستري به علت پنومونی ناشـی از آسپیراسـیون شـیر            

 بیمـار درسـن   . ماهگی انجـام گرفـت  2بمدت یک هفته در سن    
  .ماهگی بدنبال یک بیماري تنفسی و در منزل فوت کرد4

  گیري بحث و نتیجه 
هاي تـشکیل شـده از      ندرم گلدنهار شامل نقائص ساختمان    س

ورت هـاي ص ـ یال بوده و عمدتاً ساختمان برونش هاي اول و دوم   قوس
ها اختلالات سایر ارگان. کنددهان را درگیر می ،گوش شامل چشم،

 . قلب،کلیه و مجاري ادرار و پوسـت اسـت     ،هامشتمل بر ستون مهره   
بات نرسـیده و اغلـب      گونه الگوي خاص وراثتی در بیماري به اث       هیچ

 در سـایر افـراد      ، گرچه مواردي از تکرار ناهنجـاري      اسپورادیک است 
ــوي ور  ــا الگ ــل و ب  ــ فامی ــب نی ــوزوم غال ــی ات  ــاثت ــزارش ش ده ز گ

 و علـت اصـلی   تـرین تظـاهرات   مشکلات قلبی از وخیم   )9و10(است
هاي خفیف تا مـوارد بـا    طیف بیماري از فرم   .مرگ در مبتلایان است   

از ایـن رو در     . هاي عمده و ناتوانی جـسمی شـدید اسـت         ناهنجاري
تکـاملی قـسمت وسـط صـورت بایـستی         تمام بیمـاران، اخـتلالات      

هـا و  هـا، کلیـه   از نظـر اخـتلالات سـتون مهـره      ی کـامل  هايبررسی
ها انجام شـود درمـان شـامل اصـلاح جراحـی و           مجاري، قلب و ریه   
   .)11(آمیز عالی استورت جراحی موفقیتپیش آگهی در ص

  
  
  
  
  

هـاي  دي از سندرم گلدنهار با ناهنجـاري      بیمار مورد بحث مور   
بـه    والدیندلیل قطعی فوت بدلیل عدم رضایت. لیوي بودقلبی و ک

تغذیـه و مـشکلات قلبـی و         مشخص نـشد ولـی سـوء       کالبدشکافی
  .وي دانستتوان عوامل موثر بر پیش آگهی بدهاي مکرر را میعفونت
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