
  : دو انسانيدييآنتوپلو

ن بوده اند که حدود     ي جن ي کروموزوم ي ها ي، بعلت ناهنجار  ييکاين زنان آمر  ين ها در ب   ي جن 50%حدود  

مان منجـر   ي زا 160 از هر    دورم 1حدود  .  بوده اند  ير جنس ي غ يکروموزومهاtrisomyها،  ين ناهنجار ي از ا  يمين

د نـوزاد زنـده در انـسان، دچـار         ـ اسـت کـه اغلـب ا   يکرومـوزوم ي  ناهنجـار ي نـوع به تولـ   هـا ين ناهنجاري

ntranslatiobalancedtrisomy, ي جنسي کروموزومهايدي و آنئوپلوئير جنسي غيکروموزومها.  

 زن  ي  بـرا   XX,46  يک انـسان عـاد    ي ي کروموزومها ي، سر renomenclatuستم استاندارد يدر س 

 و سپس ي جنسي شود، پس کروموزومهايدر ابتدا تعداد کل کروموزومها ذکر م    .  باشد ي مرد م  يبرا  XY46و

 ـ  ير جنـس  ي غ ي کروموزومها ي احتمال يهاي از ناهنجار  يحيتوض  ـمـثلاً،   .  شـود  ي داده م  ـ يک مـرد دارا   ي ک ي

 مـشخص  X,45با ، Xک کروزموزوم يک زن با تنها ي.  شود ي مشخص م  XXY,47 با   ياضاف  Xکروموزوم

ا علامـت    ) -(، حذف آنها را با علامت ير جنسي غيدر مورد کروموزومها .  شود يم (+) و اضافه شدن آنهـا را بـ

2147 را با trisomyک زن با     يمثلاً  . مي ده ينشان م  +,, XX ک کروزموزوم را ي کوتاه يبازو. مي دهينشان م

 توان استنباط کرد کـه علائـم       يمنطقاً، م .  هستند shieldlikeنه  يس، گردن پره دار و      ير عاد ي غ يبا   فک ها    

 در سـلول وجـود    ودوز از آنـان   د ي است که به طور عاد     ييوز از ژنها  دک  ي   به علت وجود       Turnerسندروم  

 بهش يژنها( قرار دارند    Y کروموزوم ي و هم رو   X  کروموزوم ي باشدکه هم رو   ييد ژنها ين، ژنها با  يبنابرا. دارد

)در افراد نر آنها از دوز تا دو) somalpseudoautoاي ير جنسيغ )XYن ژنها ين ايهمچن.  باشد وجود داشته

) افراد ماده    Xد در هر دو كروموزوم      يبا )XX  از كروموزوم  يد در مناطق  ي با يين ژنها ين چن يبنابرا.  فعال باشد 

X       قرار داشته باشند كه شاملoninactivatiـ ي افـراد دارا   ي كـه رو   يلعاتله مطا يبوس.  شوند ينم   يفهاذ ح



 ـافت شد كه در ايدو ژن  ,XYي كروموزوم هاي مولكوليز هاي و با استفاده از آنال     X كروموزوم ركوچك د  ن ي

  ZFX  راX كرومـوزوم  يرد و ژن مـشابه آن رو قرار دا Y كروموزوم  يكه رو ZFY: كردند يط صدق م  يشرا

 با ژن   . نامندي مXRPS4را  كروموزوم     يقرار دارد و آلل آن رو      X كروموزوم   يكه رو  YRPS4 نامند و  يم

ZFY ديآشنا هست) .ZF  مخففfingerzinc   ـپنداشـتند كـه ا     يدر ابتدا م  )  است  ن كننـده  يـي ن ژن تع ي

 ـيوزومبيرن يك پروتئي  YRPS4ژن ). ن فرض غلط است يكه ا(  پستانداران است رت نر د  يجنس  ي را رمز م

  .ارد شركت ديوزومبي ساختار ر دركند كه

)ستم جبران دوز  يك س يدر موش   : بر خلاف انسان   )oncompensatidosage  يوجود دارد كـه دارا    −

ZfxxRPS به نام    ي مشابه يژنها سان ا         .  باشد يم4,  ـدر مـوش بـر خـلاف انـ   Xين ژنهـا در كروموزومهـا     ي

lyonized  يوند و در كروموزومها    ش ير فعال م  ي غ يدر ماده ها Y   ـهـم فعال  ن يبنـابرا .  دارنـد  يت محـدود  ي

 ـينيش بي پ ن،يبنابرا.  خواهند بود ين ژنها را دارند عاد    ي ا از ك نسخه ي موش كه فقط     يسلولها  ـي م م كـه  ي كن

 ـن ژنوت ي كه هم  يراتيسه با تاث  ي مقا  موش داشته باشد در    ي سلولها ي رو ير منف يانا تاث ي اگر اح  XOپ  يژنوت پ ي

ك نسخه فعال از    ي ي موش در هر دو جنس فقط دارا       يچون سلولها .   گذارد اندك خواهد بود    يدر انسان جا م   

 ـك از ا  يهر  ـ   ي  ـ  .  باشـند  ين ژنهـا م   99 %ي  داراTurner مبـتلا بـه سـندرم    ي انـسان ين هـا يدر واقـع، جن

martalityparental ما ينيش بير پامن ي موش صفر است كه اين هاي جنين عدد برايكه ا يستند در حال  ه 

oncompensatidosageن انسان و موش را در موردين تفاوت بيد كرده و همچنييرا تا   . سازديروشن م −

 ـ   ك قسمت كر  ي در   يريي تغ يم وقت ي ده ينشان م qك كروموزوم را با   ي بلند   يو بازو   يوموزوم اتفـاق م

   باشد، مـثلاً، ي نشاندهنده كاهش طول آن م–ش طول آن و علامت    يبعد از بازو نشاندهنده افزا    + افتد، علامت   

 18 كوتاه كروموزوم    ي از بازو  ي با قسمت  9 كوتاه كروموزوم شماره     ي از بازو  ي كه در آن قسمت    t)(ييك جابجا ي



)جابجا شده است با      )+− pptXX 18946  دهد كه   ي نشان م  ;)(semicolonعلامت.  شود ينشان داده م   ,,;

  . شان را حفظ كرده انديهر دو كروموزوم ذكر شده سانترومرها

, ):   Downسندرم  ( 21تريزومي  21XY   XX,47  يا +

  .  شودي نوزاد زنده مشاهده م700مورد از هر  1 در حدود Downسندرم 

  

  

   )Downكاريوتيپ مشخص دچار سندرم(

   

  

   )21شخص دچار تريزومي (

  



 ـ يهـا يماري ب ني و همچني ذهن ي ماندگ   عقب ي تا قسمت  يان دچار كم  ي مبتلا  شتري ب   ي مـادرزاد  ي قلب

 هـن  پمهجمج قد هستند و   كوتاه  معمولاً آنها. حاد هستندLeukemnia ابتلا به )1(% يسك بالايهستند و ر  

 در يش از حد مفاصـل و پوسـت اضـاف   ي بيري توان انعطاف پذ ي آنها م  ي ها يژگير و ياز از سا  .  دارند يو كوتاه 

 ـا.  كـشف كـرد    را  يمـار ي ب  ني ا 1866 در سال   DownLangdonJohnكتر  د. (پشت گردن را نام برد       ني

 يهـا ي ناهنجار  نقـش  . شـد   شـناخته  يكروموزوم  ي ناهنجار  كي از    ي ناش   كه   بود   سندرم در انسان    نياول

LejeunemeoreJ  توسط   Down    در سندرم    يكروموزوم    را  شيافته هـا  ي  او.  شد  س كشف ي پار  در (  ′ˆ

تلا طر خش ي افزا ، ن سندرمي ا ب جاليژگيك وي.  دي رسان  به چاپ 1959در سال     بـا   آن   بـه   كودكـان يابـ

   باشدي م مادر   سن شيافزا

   

  

  ) با افزايش سن مادر 21افزايش خطر ابتلاي فرزند به تريزومي (

  

تر خچون هر د  . شناخته شده بود  Down سال قبل از كشف عامل بروز سندرم       25ش از   ين موضوع ب  ي ا

    م خــود را در مرحلــهي تقــس ســلولها (   داشــت  خواهــد ار   خــود نــدهي آيد تمــام گامتهــاقبــل از تولــ



dictyoteneپروفاز I    بـود   پس از بلوغ همسن فرد خواهند د شدهي تولين گامتهايبنابرا) متوقف كرده اند  .  

  يشتر از سـلولها ي ب  مسني سلولها   در  گريكدي   از    21   يهاكروموزوم  نشدن     احتمال جدا   ، از قرار معلوم  

  و سن پدر وجود Downن احتمال وقوع سندرم ي ب ي دار ي،  رابطه معن   يگزارشات قبل بر خلاف   .   است  جوان

  .ندارد

, ): Edwardسندرم  ( 18تريزومي  18XY   XX,47  يا +

  .  شودي نوزاد زنده مشاهده م10000 مورد از هر 1  در Edwardسندرم  

  

  ).18كودك با تريزومي (

  

 ـي سـالگ 2دن به سـن  ي درصد آنها تا رس90 تا 80ماران دختر هستند كه حدود      ي اغلب ب  د ي مي م . رنـ

 و فاقد خطوط بندها در ير عادي غي هان عقب رفته، گوشيي و دهان كوچك، فك پايني بيماران معمولاً دارايب

 ي وجود دارد و انگشتان كوچك و سبابه طوري انگشتان حركت محدوديي مفاصل انتها  در . باشند يانگشتان م 

د ي شـد ي  معمـولاً عقـب مانـدگ   Edwardسندرم    .  دارند ي همپوشان يانيرند كه با دو انگشتان م     ي گ يقرار م 

  . همراه استيذهن



ــي تري ــندرم  ( 13زول , ):  Patauس 13XY ــا + ــاي XX,47  ي ــاير ناهنجاريه   و س

trisomic:  

 عبارتند  يصي تشخ ي ها يژگي شود و  ي نوزاد زنده مشاهده م    25000 مورد از    1  در هر     Patauسندرم  

 ـي شديو عقب ماندگ ypolydactylي مادرزاديب قلي ها ي، ناراحت كام شكاف دار، لب شكاف دار     : از   . يد ذهن

  .ار بالاستي بسينرخ مرگ در سال اول زندگ

 يزوليار نادرند كه شامل تر   ي بس يز شناخته شده اند ول    ي ن يگريد ) ير جنس يغ ( ي اتوزوم ي ها ميزويتر

8 )8+,XY ــا ــندرم ) XX,47  يـ ــه تر ,eyescatو سـ ــيزويكـ ــ مـ ــناخته و يـ ــوزوم ناشـ ك كرومـ

,][(است    cacrocentriكوچك cjacrocentriXY  ـيهادييآنئوپلو.  باشندي م) XX,47 يا +  كـه  ي مختلف

  .ته شده استر هستند شناخي درگي جنسيدر آنها كرومووزمها

  Turner :45;Xسندرم

ن سندرم  يا.  مبتلاست Turnerمتولد شده زنده، به سندرم     نوزاد دختر    10000ك نوزاد از هر     يحدود  

،  nonmosaicيهـا يتنهـا ناهنجار  XX,45  يا XY,−22و   XX,45  يا XY,−21  ين حالت ها يو همچن 

  .  شناخته شده در انسان هستندmonosomicر كشنده و يغ



  

) فرد مبتلا به سندرم پكاريوتي( )Turner XOهر چند مبتلايان به سندرم Turnerاراي  هوش تقريباً نرمالي دارند ولي د

  )فاقد رشد كامل ( مدان هاي ناقص خت

 


