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Introduction: Fetal hydrothorax or lymphatic fluid accumulation is a rare 

congenital disorder in the fetal period that can tend to hydrops fetalis or premature 

labor if left untreated. Timely diagnosis and thoracentesis or thoracoamniotic shunt 

during an embryonic period can reduce these complications. Fetal hydrothorax has 

different etiology, such as chromosomal abnormalities. We report this case study 

of a fetus with hydrothorax and chromosomal translocation t (2;10) (q33; q11.2) de 

novo. 

Case presentation: A pregnant woman with a 29-week gestational age, following 

fetal sonography showed bilateral hydrothorax with mediastinum shifts to the left 

side. She had no history of any specific disease, and other maternal and fetal 

screenings were normal in terms of anomalies. With regards to the high volume of 

pleural effusion and shift of heart and mediastinum to the left hemithorax, 

thoracentesis in the fetus was done and the fluid inside the pleura was drained. The 

karyotype of the amniotic fluid showed a translocation between chromosomes 2 

and 10 as t (2; 10) (q33; q11.2) de novo. 

Conclusion: Chromosomal abnormalities are one of the important causes of 

hydrothorax in the fetal period. Aneuploidy and in particular 45, X are the most 

common causes in the development of fetal hydrothorax. Translocation t (2;10) 

(q33; q11.2) is a rare chromosomal disorder and was arisen de novo in the fetus. 

Both parents had normal karyotypes. It is possible that mutations of genes in the 

translocation breakpoint loci or other chromosomes could have contributed to this 

anomaly in the fetus. Therefore, in the case of fetal hydrothorax, both numerical 

and structural chromosome abnormalities should be investigated. 
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همراهی هیدروتوراکس جنینی با 

 t (2;10) (q33; q11.2)وکاسیون لترانس

 نوو: مطالعه گزارش موردیدی
 

، فرخنده  1، علي وفايي  2، ابوطالب صارمي  *1 سيد مازيار مرتضوی

  3و2 بهجتي

 
 

صارم، بيمارستان فوق تخصصي صارم،  یو نابارور یبارور قاتيمرکز تحق 1

 .رانايتهران،  ران،يا يدانشگاه علوم پزشک
ژوهشکده سلولي و مولکولي و پصارم،  یو نابارور یبارور قاتيمرکز تحق  2

بيمارستان فوق تخصصي صارم، دانشگاه علوم سلول های بنيادی صارم، 

 .رانايتهران،  ران،يا يپزشک
، اجتماعي سلامت و توانبخشي علوم دانشگاه ژنتيک، تحقيقات مرکز 3

 .رانايتهران، 

 

 

 چکيده

هيدروتوراکس يا تجمع مايع لنفاوی در فضای پلور در دوران  :مقدمه

عدم  تواند در صورتباشد که ميجنيني يک اختلال مادرزادی نادر مي

منجر شود. تشخيص به  درمان، به هيدروپس جنيني و يا زايمان زودرس

تواند موجب موقع و توراسنتز يا شانت توراکوآمنيوتيک در دوران جنيني مي

علل مختلفي دارد که از  کاهش اين عوارض شود. هيدروتوراکس جنيني

العه، باشد. بنابراين، هدف از اين مطکروموزومي مي ها اختلالاتجمله آن

 نووهمراهي هيدروتوراکس جنيني با ترانسلوکاسيون دی مورديک گزارش 
1 )11.2; q33) (q10;2t ( .بود 

هفته در سونوگرافي  29در يک خانم باردار با سن بارداری  :معرفي مورد

جنين، هيدروتوراکس دوطرفه به همراه شيفت مدياستين به سمت چپ 

نداشت و ساير غربالگری های مادر و ديده شد. مادر سابقه بيماری خاصي 

بالای پلورال افيوژن  جنين از نظر وجود آنومالي نرمال بود. با توجه به حجم

توراکس چپ، توراسنتز در جنين و شيف قلب و مدياستين به سمت همي

انجام شد و مايع داخل پلور تخليه گرديد. در بررسي مايع آمنيوتيک و پس 

                                                 
1 De Novo Translocation 
2 Hydrothorax 
3 Pleural Space 
4 Hydrops Fetalis 

گزارش de novo (q33;q11.2) (A2;10)  tاز کاريوتايپ، ترانسلوکاسيون 

 .گرديد

اختلالات کروموزومي از علل مهم ايجاد هيدروتوراکس در  گيری:نتيجه

        هارأس آنها و در باشند. در اين ميان، آنوپلوئيدیدوران جنيني مي

A45, X روند. ترانسلوکاسيون ترين علل اين اختلالات به شمار ميشايع

(q33;q11.2) (A2;10)  t نوو اختلال کروموزومي نادری است. در فرد دی

مورد تحقيق ما، همراهي اين اختلال کروموزومي با هيدروتوراکس جنيني 

اطلاعات ما گزارش  شود که اين وضعيت پيش از اين در چارچوبديده مي

های شکست و بست هايي در جايگاهنشده بود. احتمالاً جهش ژن

ها منجر به يند ترانسلوکاسيون يا در ساير کروموزومآکروموزومي طي فر

ها در جنين شده است. بنابراين، در مورد هيدروتوراکس جنين ايجاد آنومالي

کروموزومي انجام شود که بررسي اختلالات شمارشي و ساختاری توصيه مي

 شود.

 
 

شيلوتوراکس؛ ترانسلوکاسيون  هيدروتوراکس؛ توراسنتز؛ ها:واژه کليد

 های کروموزومي.(؛ ناهنجاری10;2)

 

 

 25/09/99: تاريخ دريافت

 15/12/99تاريخ پذيرش: 
 سيد مازيار مرتضوی نويسنده مسئول:*

 

 

 مقدمه

يک اختلال مادرزادی  3 يا تجمع مايع لنفاوی در فضای پلور 2 هيدروتوراکس

 75در . [1]دهد تولد رخ مي 15000تا  10000در  1است، که با نسبت 

هيدروتوراکس دوطرفه و در اکثر موارد همراه با هيدروپس  ،درصد موارد

تواند اوليه يا ثانويه باشد. در هيدروتوراکس مي. [3و2]باشد مي 4فتاليس 

است که منجر به  5 علت آن درگيری عروق لنفاوی توراسيک ،موارد اوليه

بيماری تواند ثانويه بهيا مي ،شوددر فضای پلور مي 6 تجمع مايع شيلوس

های کروموزومي، جنين، ناهنجاری های مادر ياهايي همچون عفونت

های مادرزادی قلبي، هيدروپس فتاليس )ايميون يا غير ايميون(، بيماری

، 7 ئيد سيستيک مالفورميشن مادرزادیماتومادرزادی ريه )آدنوهای بيماری

. [4-6]( و فتق ديافراگماتيک مادرزادی باشد 8 برونکوپولمونری سکستريشن

باشد و در اغلب موارد ای آن ميپروگنوز بيماری وابسته به علت زمينه

 . با اين وجود تشخيص به موقع و پلوروسنتز[7]بيماری پروگنوز خوبي ندارد 

5 Thoracic Duct 
6 Chylous 
7 Congenital Cystic Adenomatoid Malformation (CCAM) 
8 Bronchopulmonary Sequestration (BPS) 

  سيد مازيار مرتضوی و همکاران 601
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تواند موجب کاهش در دوران جنيني مي 10 يا شانت توراکوآمنيوتيک 9

عوارض از طريق کم کردن احتمال بروز هيدروپس يا هيپوپلازی ريه شود. 

درصد موارد  27باشد که در روش درماني مي ،توراکوسنتز از طريق پوست

موارد در اغلب  شود. با اين وجود،افيوژن برطرف مي ،با يک نوبت توراکوسنتز

کند و ريسک ايجاد هيدروپس يا هيپويلازی ريه مايع مجدداً تجمع پيدا مي

شود که درمان در مواردی که جنين به سمت . توصيه مي[8]ماند باقي مي

هفتگي انجام  32رود، مخصوصا در سن حاملگي زير هيدروپس پيش مي

        رف درصد موارد با يک نوبت توراکوسنتز، افيوژن برط 27. در [9]شود 

در اين موارد گذاشتن . [10]مي شود و نياز به اقدام درماني ديگر نخواهد بود 

. از [1]تواند منجر به پيشگيری از عوارض شود شانت توراکوآمنيوتيک مي

موارد اختلالات کروموزومي و مخصوصاً  ،جمله علل ايجاد هيدروتوراکس

های مبتلا به شده روی جنينباشد. در مطالعات انجام مي 11 هاآنوپلوئيدی

درصد موارد اختلالات کروموزومي گزارش  5.8تا  3.2هيدروتوراکس حدود 

  .[9و11و12]و سندروم ترنر بوده است  21ها تريزومي شد که در رأس آن
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 گزارش مورد
 29ساله که در سن بارداری  32های سونوگرافي در يک مادر در بررسي

خصوص در سمت راست ه هيدروتوراکس دوطرفه بای انجام شد، هفته

همراه بود. مادر سابقه بيماری خاصي  12 هيدروآمينوسگزارش شد که با پلي

های را نداشت و در طول بارداری مشکل خاصي ايجاد نشد. در سونوگرافي

و  FBHCG)ترانس لوسنسي گردني،   Combinedقبلي و تست غربالگری

PAPP-Aها بسيار پايين گزارش شده بود. (، ريسک بروز تريزومي

روز بعد  5اکوکارديوگرافي جنيني نرمال بود و در سونوگرافي بعدی که 

توراکس راست که باعث انجام شد، افزايش مايع هيدروتوراکس در همي

شيفت قلب و مدياستين به سمت چپ شده بود، گزارش گرديد. همراه با 

يف ذکر شد که مجموعه خف 14 و هيدروسل 13 آن، افزايش ضخامت اسکالپ

 شواهد به نفع هيدروپس فتاليس بود.

نتز پيشرونده بود توراکوس ،با توجه به سير بيماری که به سمت هيدروپس

با کمک سونوگرافي از طريق پوست مادر انجام شد و همزمان مايع 

ه آمنيوتيک جهت بررسي کروموزومي ارسال گرديد. مايع پلور آسپيره شد

از  لنفوسيت بود که مؤيد شيلوتوراکس بود. در بررسيحاوی ميزان بالای 

نظر کاريوتايپ، آنوپلوئيدی مطرح نبود و ترانسلوکاسيون دوطرفه 

نوو گزارش شده بود )تصوير دی t  (A2;10) (q33;q11.2)های کروموزوم

 (.1شماره 

 

 
                                                 

9 Pleurocentesis 
10 Thoracoamniotic shunt 
11 Aneuploidy 
12 Polyhydramnios 
13 Scalp 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
که  10و  2: ترانسلوکاسيون دو طرفه بازوهای بلند کروموزوم های 1تصوير شماره 

 به صورت فلش مشخص شده است.

 

در سونوگرافي هفته بعد مجدداً مايع پلور افزايش داشت و شيفت قلب و 

توراکوسنتز انجام شد. در مدياستن گزارش شده بود که يک نوبت ديگر 

هفتگي، هيدروپس فتاليس،  32نهايت در سونوگرافي انجام شده در سن 

ها، شيفت مدياستين و قلب به هيدروتوراکس دوطرفه شديد، کلاپس ريه

سمت چپ گزارش شد که با توجه به از بين رفتن فلوی دياستوليک شريان 

س از تولد در اتاق نافي و خطر هيپوکسي جنين، حاملگي ختم داده شد. پ

عمل و در حين انجام عمليات احيا برای نوزاد، توراکوسنتز دوطرفه انجام 

های ويژه نوزادان منتقل شد و پس از پايداری علائم حياتي به بخش مراقبت

متصل شد.  HFOگرديد. نوزاد با توجه به شرايط تنفسي به ونتيلاتور با مد 

در معاينات، نوزاد مبتلا به هيدروپس فتاليس )پوست ادماتو، پلورال افيوژن 

ديده نشد. با توجه به ادامه پلورال  15 و آسيت( بود و علائم ديسمورفي

داخل پلور گذاشته شد. مادر و نوزاد از نظر  16افيوژن، لوله درناژ 

، کلاميديا، های ويروس هرپس سيمپلکس، سايتومگالوويروسبادیآنتي

بررسي شدند که شواهدی از  19Bتوکسوپلاسما، سرخجه و پاراويروس 

عفونت های مادرزادی ديده نشد. در سونوگرافي شکم مايع آزاد گزارش 

     و هيپوکسي را نشان  17 شده بود و پاتولوژی جفت علائم کورانژيوزيس

 مي داد.

14 Hydrocele 
15 Dysmorphic Features 
16 Chest Tube 
17 Chorangiosis 

 161ی  وردمنوو: مطالعه گزارش دی t ( A2;10) (q33;q11.2) ونيبا ترانسلوکاس ينيجن دروتوراکسيه يهمراه 
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 بحث
ميزان قابل توجهي از هيدروتوراکس اوليه در جنين وضعيتي است که با 

باشد. بنابراين، سازوکارهای پيش از ناتال همراه ميمرگ و زايمان در پری

اين  سيرتولد هيدروتوراکس به خوبي شناخته نشده است. از طرف ديگر، 

تواند عامل کند و اين ميبيماری در برخي از بيماران به سرعت پيشروی مي

روموزومي از جمله علل مهم ايجاد اختلالات ک. [14و13]تهديد کننده باشد 

گزارش ، هدف از اين مطالعه. [15]باشد هيدروتوراکس در دوران جنيني مي

 de novoهمراهي هيدروتوراکس جنيني با ترانسلوکاسيون  از موردی

(q33;q11.2) (A2;10)  t توانند منجر به بود. فاکتورهای زيادی مي

شوند. در يک متاآناليز در مورد  18 فتاليس غير ايمني سهيدروپ

NIHF،Bellini   ،عروقي، -درصد به علت مشکلات قلبي 21.7و همکاران

 6درصد به سبب عفونت،  6.7درصد به علت هماتولوژی غير نرمال،  10.4

درصد به سبب  5.6، لنفاتيکدرصد به علت  5.7، توراسيکدرصد به علت 

درصد به علت آنومالي  2.3درصد سندروميک،  4.4ترانسفيوژن دوقلوها، 

درصد به علت  13.4ها، درصد به علت ساير آنومالي 8.8، مجاری ادراری

های ناشناخته گزارش علته درصد ب 17.8اختلالات کروموزومي و 

 5.8تا  3.2ين اند که باز طرفي مطالعات ديگری نشان داده. [17و16]دادند

درصد از موارد هيدروتوراکس در اثر اختلالات کروموزومي بوده است. در 

شايع ترين علت . [9و11و12و18] باشداين ميان آنوپلوئيدی جزء علل شايع مي

. [19]باشد فتاليس مي سهيدروپهای مبتلا به در جنين X45A,کروموزومي 

، تريزومي 18تريزومي  ،21های کروموزومي شامل تريزومي ساير ناهنجاری

ترانسلوکاسيون کروموزومي اتفاق نادری . [20]باشند و تريپلوِييدی مي13

 NIHFو همکاران يک مورد  Hindiباشد. مي NIHF 19 شناسيسبببرای 

مشتق شده از ترانسلوکاسيون متعادل  18را همراه با ناهنجاری کروموزوم 

و همکاران يک  Ochiai .[21]مادری گزارش دادند 18و  1های کروموزوم

از نوع ترانسلوکاسيون  21فتاليس را با تريزومي  سهيدروپجنين 

van Zalen-. [22]گزارش دادند  21و  14کروموزوم های  20 روبرتسونين

Sprock هایو همکاران ترانسلوکاسيون کروموزومY,15   در يک مورد

و  Bofinger همچنين،. [23]مشاهده کردند  21هيگروما کيستيک 

از نوع  t( q26;p13.1()A10;16)ترانسلوکاسيون  1991همکارانش در سال 

نوو  موارد غير ارثي و دی. [24]گزارش دادند  سهيدروپنوزاد  6ارثي را در 

               ترانس لوکاسيون در هيدرپس فتاليس و کيستيک فتاليس نادر 

 ونوو همکاران يک مورد با ترانسلوکاسيون دی  Eisbrennerمي باشد.

(22;p11.2q()9;5A )t  [25]را گزارش نمودند. 

يس فتال سهيدروپو همکاران جنيني به علت  Pala در يک گزارش از ترکيه،

افي هفتگي در سونوگر 23های متعدد مشاهده شده در غير ايمني و آنومالي

ي ترانسلوکاسيون غير ارثبررسي کرومزومي در جنين شد. جنين واجد يک 

 2012و همکاران در سال  Impera. [26]بود  t( p22q()11;5A;15)نوو دی

  مطالعه گزارش موردی را تحت عنوان همراهي يک ترانلوکاسيون بالانس

                                                 
18 ne Hydrops Fetalis (NIHF)Immu–Non 
19 Etiology 
20 Robertsonian Translocation 
21 Cystic Hygroma 
22 Acute myeloid leukemia (AML) 

 

 

 

انجام دادند.  22 ميلوئيدی حاد سميدر لو (p31q()AA 10;2A;12) شده جديد

اين محققان دريافتند که با توجه به نقش بالقوه اين ناهنجاری سيتوژنتيک 

تواند بر ، فرض شد که اين ترانسلوکاسيون مي24 در لوکموژنزيس 23 کلونال

های درگير تأثير های خارج از مناطق شکست کروموزومنقشه برداری ژن

 .[27]بگذارد 

گزارش  t( q33;q11.2()A2;10)نوو در مورد بحث ما، ترانسلوکاسيون دی 

شد. هر دو والد کاريوتايپ نرمال داشتند و اين ترانسلوکاسيون به صورت 

درصد موارد اختلالات  9الي  6در جنين رخ داده بود. در  de novoاتفاقي يا 

دهند و از والدين به ساختاری کروموزومي به صورت جهش جديد رخ مي

احتمالاً . [28]دد گرارث نرسيده و منجر به اختلالات مادرزادی در جنين مي

های شکست و بست کروموزومي طي فرآيند هايي در جايگاهجهش ژن

ها در جنين ها منجر به ايجاد آنوماليترانسلوکاسيون يا در ساير کروموزوم

های تکميلي ژنتيک برای شده باشد. برای تائيد اين نظريه، استفاده از روش

تشخيص اختلالات کروموزومي خارج از حد تشخيص ميکروسکوپ نوری 

 گردد.توصيه مي NGS 26و  Array CGH 25همچون 

در بيمار گزارش شده، تظاهر باليني اين اختلال هيدروتوراکس جنيني بود. 

در رابطه با درمان هيدروتوراکس در کيس مورد نظر اين مطالعه، دو نوبت 

اکوسنتز داخل رحمي انجام شد که در هر دو مورد پس از مدت کوتاهي تور

به فاصله چند روز مجدداً مايع تجمع پيدا کرد و با توجه به سير بيماری که 

رفت، ختم بارداری انجام به سمت هيدروپس و هيپوکسي جنيني پيش مي

 کنند که در صورت تجمعشد. با اين وجود، بسياری از مطالعات توصيه مي

 .[12]مايع در توراکس بهتر است شانت توراکوآمنيوتيک گذاشته شود 

 

 

 نتیجه گیری
باشد که غالباً هيدروتوراکس جنيني يک بيماری نادر در دوران جنيني مي

پروگنوز خوبي ندارد و با مورتاليتي بالايي در دوران نوزادی همراه است. 

جنيني هستند و اختلالات کروموزومي جزء علل شايع هيدروتوراکس 

ی و اطفال در مديريت بهتر ژناتولوبررسي کروموزومي به متخصصين پره

رساند. در اين مورد خاص و در چارچوب اطلاعات ما، برای بيماران ياری مي

نوو و دیt  (A2;10) (q33;q11.2)اولين بار همراهي ترانسلوکاسيون 

 هيدروتوراکس جنيني گزارش مي شود.

 
 

  تشکر و قدردانی:

 تويصارم و انست يتخصص مارستانيکارکنان محترم ب غيدرياز لطف ب

خصوصاً جناب آقای دکتر محمد رضا ناطقي، جناب آقای  صارم قاتيتحق

 کمال تشکر را دارد. دکتر جواد اميني و سرکار خانم مريم نادری

23 Clonal Cytogenetic Abnormality 
24 isLeukemogenes 
25 Array Comparative Genomic Hybridization (aCGH) 
26 tion Sequencing (NGS)Genera-Next 
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