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  خلاصه

 يساله دارا 3دختر  كيمورد سقط و فوت  كي ي كه به علت سابقه شوند يم يمعرف بهيزوج به ظاهر سالم با نسبت غر كيگزارش  نيدر ا :مقدمه

  .مراجعه نمودند كيژنت ي جهت مشاوره يمادرزاد يها يناهنجار

بار تولد نوزاد زنده كه در  2بار سقط و  3 ي سابقه يو دارا  داشته بهيكه مادر آقا ازدواج غر ميمتوجه شد يليفام ي شجره ميپس از ترس :معرفي بيمار

. داشتند وتبه طور كامل با پروباند تفا يز پروباند داشت كه از لحاظ مورفولوژا ريبه غ گرياكنون دو فرزند پسر د. است اند، بوده  فوت كرده يماهگ 1 ريز

بود  يعيخانم طب يكروموزوم زيآنال. انجام گرفت GC-Banding كيو بر اساس تكن يطيخون مح ي نمونه يخانم و آقا بر رو يبرا يكروموزوم زيآنال

مادر آقا انجام  يبرا يكروموزوم زيسپس آنال. را نشان داد)] Inv (9) (p11-q13[ 9 ي رهشما كروموزوم كيسنتر يپر يآقا وارونگ شيآزما ي جهياما نت

  .نشد ريمراجع امكان پذ يعدم همكار ليخانواده به دل ياعضا ريدر سا يكروموزوم يبا وجود ضرورت، بررس. بود يبينوترك نيحامل هم زيشد كه او ن

 يآن را نوع كياست كه متخصصان ژنت يكروموزوم عيشا يبينوترك كي)] Inv (9[ 9 ي هكروموزوم شمار كيسنتر يپر يوارونگ :گيري نتيجه

عدم  اي ياختلال كوچك كروموزوم كيبه عنوان  يبينوترك نيا يبند مياما با وجود تقس. دانند يم تيدرصد در جمع 3تا  1 وعيبا ش يعيطب ونياسيوار

 يشانس اختلالات كروموزوم شيسقط مكرر، افزا ،يبر ارتباط آن با كاهش بارور يها مبن ز گزارشا ياريبس ن،يدر ناقل يعيطب ريغ پيآن با فنوت يهمراه

اند كه در  واقع شده يمهم اريبس يها منطقه، ژن نينكته توجه كرد كه در ا نيبه ا ديبا. باشد يدر افراد ناقل م نيجن يو مرگ داخل رحم يمادرزاد

 يها در روند جفت شدن كروموزوم وزيدر زمان م كيسنتر يپر يدر صورت وجود وارونگ ن،يدارند؛ همچن يديلنقش ك سميارگانوژنز و متابول ژنز،گامتو

  .و سقط شود يباعث اختلال در بارور توان يم يعيطب ريگامت غ جاديو با ا شود يم جاديهمولوگ اختلال ا

  .يت كروموزوماختلالا ،ينوزاد ري، سقط مكرر، مرگ و م9كروموزوم  يوارونگ: واژگان كليدي
  

 
  مقدمه

 يشامل اختلالات سـاختار  يكروموزوم يها يناهنجار

را  تي ـدرصـد از كـل جمع   5/7كه  باشد يم يتعداد اي

ــدرگ ــ ري ــد يم ــاختار ). 1( كن ــتلالات س ــامل  ياخ ش

، )Balenced translocation(متعـادل   يهـا  ييجـا  جابه

. باشـد  يم) Deletion(و حذف ) Inversion( يوارونگ

ــ ــيمورف يپلـ ــوزوم مسـ ــازو يكرومـ ــاهكو يدر بـ  تـ

 يهـــا انـــتيو وار كيآكروســـنتر يهـــا كرومـــوزوم

هـا گـزارش    در انسان زين Yو  16، 9، 1 يها كروموزوم

كرومـوزوم   كيسـنتر  يپـر  يوارونگ ـ). 2(شده اسـت  

)] Inv (9) (p11-q12)/Inv(9) (p11-q13[ 9 ي شـماره 

است كـه متخصصـان    يكروموزوم عيشا يبينوترك كي

 3تـا   1 وعيش ـبا  يعيطب ونياسيوار يوعآن را ن كيژنت

 مي؛ اما با وجود تقس ـ)3-4( دانند يم تيدرصد در جمع

 ـبـه عنـوان    يبينـوترك  نيا يبند اخـتلال كوچـك    كي

 يع ـيطب ريغ پيآن با فنوت يعدم همراه اي يكروموزوم

بر ارتبـاط آن   يها مبن از گزارش ياريدر افراد ناقل، بس

هـاي قلبـي،    سـقط مكـرر، بيمـاري    ،يبا كاهش بـارور 

و مـرگ داخـل    يكرومـوزوم  اختلالاتشانس  شيافزا

آن  گـوت ياما انواع هموز) 5-8( باشد يم نيجن يرحم

 ـبروز ا. نادر است اريبس اخـتلال در هـر دو جـنس     ني

آن را در  وعيمطالعـات ش ـ  يبرخ ـ يشده است ول دهيد
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انـد   مـذكر ذكـر كـرده    نيبرابر حامل 7/1مؤنث  نيحامل

 ياز اخــتلالات كرومــوزوم درصــد 3/2در واقــع ). 9(

 9كرومـوزوم   يمبتلا به سـقط مكـرر، وارونگ ـ   مارانيب

 شـتر يدو برابـر ب  يبينوترك نيا نيو حامل) 10( باشد يم

 .ندينما يو سقط مكرر را تجربه م كنند يسقط م

Rao  3392 يكـه بـر رو   يا و همكاران در مطالعـه 

 42/1انجـام دادنـد در    يكيژنت يماريفرد مشكوك به ب

را مشاهده  ها ياز وارونگ ياز افراد، انواع مختلفدرصد 

 وعيبا ش 9كروموزوم  يها، وارونگ آن انيكردند كه در م

ــوع را تشــك نيشــتريدرصــد ب 64 ــ لين  33/9و  داد يم

 يكـه دارا  ييهـا  در بچـه  يگ ـنـوع وارون  نيدرصد از ا

 يهــا يو ناهنجــار كيــمورفولوژ سيــاخــتلالات د

مـوارد   ني ـصد از ادر 25. بودند مشاهده شد يمادرزاد

درصد  70با نسبت برابر و  يو مادر يمنشأ پدر يدارا

 ـ. بودند كيها اسپوراد از آن  ـا ،يبه طور كل كودكـان   ني

ــط ــ في ــتلالات د يعيوس ــاز اخ ــمورفولوژ سي و  كي

 ي اما مشخصـه  دهند، يرا نشان م يمادرزاد يها يماريب

 ياختلال ظاهر كيها داشتن حداقل  آن ي مشترك همه

  ).11( باشد يماژور م

 ينـوع وارونگ ـ  نيبروز ا ينياثرات بال هيجهت توج

 ـنكته توجه كرد كـه در ا  نيبه ا ديبا چـه   يبينـوترك  ني

اند و ممكن است  واقع شده يدر محل وارونگ ييها ژن

 دي ـها در مراحل تول ژن نينقش ا ايشوند و  رييدچار تغ

به طـور   ست؟يچ يسلول ماتيو تقس ييزا  مثل، گامت

انـد   واقع شـده  يمهم اريبس ياه منطقه، ژن نيدر ا يكل

 ـنقـش كل  سـم يكه در گامتوژنز، ارگانوژنز و متابول  يدي

 ني ـمطـرح در ا  يها نظر از ژن به هر حال صرف. دارند

در  كيسـنتر  يپـر  يقسمت در صورت وجود وارونگ

 يهــا در رونــد جفــت شــدن كرومــوزوم وزيــزمــان م

 يعيبط ريگامت غ جاديشده، با ا جاديهمولوگ اختلال ا

در . و سـقط شـود   يباعث اخـتلال در بـارور   توان يم

بـه شـكل    كيسنتر يكروموزوم پر I وزيم يواقع در ط

از  يدرصـد  ليمنجـر بـه تشـك    ني ـو ا ديآ يلوپ در م

 نيــا. گــردد يو نامتعــادل مــ يعــيطب ريــغ يهــا گامــت

 ـناح كيها ممكن است در  گامت  ـب ي هي از قطعـه   روني

 ي وض در قطعـه بـازو و در ع ـ  كيدر  يوارونگ يدارا

كننـد و   داي ـحـذف پ  گريد يواقع شده در بازو ييانتها

 ـبرعكس؛ ا  ـتغ ني  ليمنجـر بـه تشـك    تي ـدر نها راتيي

 ـنوترك يهـا  م كروموزو مضـاعف   اي ـكمبـود   يدارا بي

  .شود يدورتر از نقطه شكست م يدر نواح يشدگ

 ـمقاله  نيدر ا مـورد سـقط و    كي ـ يزوج دارا كي

 يمادرزاد يها يارناهنج يساله دارا 3دختر  كيفوت 

سقط مكرر و فوت نوزاد در مادر آقا  يليفام ي با سابقه

  .قرار گرفت يمورد بررس
 

  گزارش مورد

مورد سـقط و   كي ي با سابقه بهيزوج با نسبت غر كي

 يمادرزاد يها يناهنجار يساله دارا 3دختر  كيفوت 

ساله  30خانم . مراجعه نمودند كيژنت ي جهت مشاوره

سقط مكرر  يليفام ي سابقه چيو بدون ه يعيبا ظاهر طب

سـاله بـا    30در بسـتگان و آقـا    ياختلالات مادرزاد اي

   يكوچـــك و فـــرو رفتـــه، مختصـــر ييهـــا چشـــم

Bulbous nasal tipبيقد متوسط و ضر ي، لاغر، دارا 

. دنديرس ـ يبه نظـر م ـ  Lower limit of normal يهوش

 3در  نيجن ـ يخـود  اول كه با سقط خودبه يدر باردار

بود، مادر و پدر هـر دو   افتهيخاتمه  ياز باردار ياهگم

 كي ـدوم كه منجر بـه تولـد    يساله بودند و باردار 28

 50قـد   لـوگرم، يك 3100زنده، ترم، با وزن  دخترنوزاد 

سـاله   29شده بود، پدر و مادر  35و دور سر  متر يسانت

آمده  ايبه دن فيخف يدروسفالينوزاد كه با ه نيا. بودند

فـالوت بـود    يتترالوژ يدارا مارستانيزارش ببود در گ

در . شده بـود  يبستر مارستانيروز در ب 10كه به مدت 

www.mui.ac.ir

http://www.mui.ac.ir


  انو همكار نيره نوري  9كروموزوم  كيسنتر يپر يوارونگدر اثر  مورد سقط و فوت نوزاد كيگزارش 

  1390 فروردين اولهفته / 125شماره /  29سال  –مجله دانشكده پزشكي اصفهان  38

زده و  روني ـهـا ب  برآمده، چشـم  يشانيكودك پ ي چهره

كودك و پـدر   نيب يتشابه ظاهر ياندك. سر بزرگ بود

. بود اهيها س دندان در آورد و دندان ريد. شد يمشاهده م

  .فوت كرد يسالگ 3 كودك در سن نيا تيدر نها

 ي كه انجام شـد شـجره   يشتريب يها با پرسش و پاسخ

و  بهيمادر آقا ازدواج غر. ديگرد ميزوج ترس نيا يليفام

ــابقه ــقط در  3 ي س ــار س ــاهگ 5ب ــاهگ 6 ،يم  6و  يم

 7دختـر در   يك ـيبار تولد نوزاد زنده كـه   2و  يماهگ

فـوت كـرده    يمـاهگ  1پسر در سن  يگريو د يروزگ

 ـبـه غ  گـر يد سـر اكنون دو فرزند پ. بودند، داشت از  ري

بـه طـور كامـل بـا      يپروباند داشت كه از لحاظ ظـاهر 

ها دو فرزند داشـت   از آن يكيپروباند تفاوت داشتند و 

 ي گونـه سـابقه   چيه. هنوز ازدواج نكرده بود يگريو د

مادر . فوت نوزاد در بستگان آقا وجود نداشت ايسقط 

به آقا، هـوش كـم    هيشب يظاهر اتيخصوص يآقا دارا

 يهـا  ، چشـم )ديشمارش پول و خر يبرا ييتوانا معد(

  .بود Mid face hypoplasia يفرو رفته و مختصر

زوج فـاكتور   نيا يو هماتولوژ يميوشيب شاتيدر آزما

 يكرومـوزوم  زيآنـال . مشـاهده نشـد   يخاص يعيطب ريغ

 يمطالعــات بــر رو. ديــخــانم و آقــا انجــام گرد يبــرا

ــو بـــر اســـاس تكن يطـــيخـــون مح ي نمونـــه    كيـ

GC-Banding خــانم  يكرومــوزوم زيآنــال. انجــام شــد

 يپـر  يآقـا، وارونگ ـ  يكرومـوزوم  زيبود اما آنال يعيطب

)] Inv (9) (p11-q13[ 9 ي كروموزوم شـماره  كيسنتر

مـادر آقـا    يبـرا  يكرومـوزوم  زيسپس آنال. را نشان داد

با توجه . بود يبينوترك نيحامل هم زيانجام شد كه او ن

 يهـا  يبا ناهنجار يتولد نوزاد ايسقط  ي به عدم سابقه

 ـآقـا، ا  يو مـادر  يپـدر  شاوندانيدر خو يمادرزاد  ني

بـه   9كرومـوزوم   يكـه وارونگ ـ  اسـت محتمل  هيفرض

در مادر آقا رخ داده، سپس بـه آقـا    كيصورت اسپوراد

به دختـر خـود داده باشـد؛ امـا      زيو او ن دهيبه ارث رس

بـرادر آقـا كـه اكنـون دو فرزنـد       يبـرا  رود ياحتمال م

 يبــا وجــود ضــرورت، بررســ. باشــد يعــيداشــت، طب

عـدم   لي ـخـانواده بـه دل   ياعضـا  ريدر سا يكروموزوم

به ايـن خـانم و آقـا    . نشد ريمراجع امكان پذ يمكاره

 ي هفتـه  10هـاي بعـدي در    توصيه شد جهت بـارداري 

بارداري جهـت بررسـي كرومـوزومي بـر روي جنـين      

  .ندينما مراجعه
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Clinical Importance of Pericentric Inversion of Chromosome 9:  

A Case Report of Miscarriage and Neonatal Death 
 

Nayereh Nouri MSc1, Narges Nouri MD2, Maryam Sedghi MSc1 

 
Abstract 

Background: In this article, we report a non consanguineous normal couple that had a history of one 
abortion and a death of 3 years old daughter. 

Case report: After genetic counseling and drawing the familial pedigree, we found that man's mother 
had history of 3 abortions and 2 death of newborns in her non consanguineous marriage. The man has 
two normal brothers with completely different morphology, body mass index, and facial features from 
the proband. Chromosomal study with GC-Banding method on proband's whole blood samples show a 
pericentric inversion of chromosome 9, [Inv (9) (p11-q13)], in the man but the woman had normal ka-
ryotype. Then chromosomal analysis was performed for man's mother and she was carrier of this rear-
rangement such as her son too. Because of non cooperation of other family members, the chromosom-
al study on other members of family was not possible.   

Conclusion: Pericentric inversion of chromosome 9 [Inv (9) (p11-q13)] is one of the frequent chro-
mosomal rearrangements which is consider to be a normal variant with prevalence of 1-3% in popula-
tion. Although it seems not to correlate with abnormal phenotypes, there have been many controversial 
reports indicating that it may lead to abnormal clinical conditions such as infertility, congenital heart 
disease, still birth and dysmorphic features in carriers due to important genes exist in this region that 
have key rols in gametogenesis, organogenesis and metabolism. In addition, pericentric inversions 
cause derangement in mating pf homologue chromosomes in meiosis lead to production of abnormal 
gametes. 

Key words: Inv (9), Recurrent miscarriage, Neonatal death, Chromosomal abnormalities. 
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