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Introduction: One of the rarest autosomal recessive genetic diseases is harlequin 

ichthyosis, which is caused by a mutation in the ABCA 12 gene. Its prevalence rate is 1 

in every 300,000 births, and it often has a high mortality rate due to various secondary 

skin infections, severe dehydration, respiratory disorders, convulsions, and 

malnutrition. 

Case: A 32-year-old woman became pregnant naturally; the pregnant mother had no 

family relationship with her husband and had no underlying diseases. She only had a 

history of laparoscopy and removal of the right fallopian tube due to ectopic 

pregnancy. The pregnancy period passed without any problem and in the 39th week, 

the delivery was performed naturally. A baby boy was born with ichthyosis and clown 

face and syndactyly syndrome.   

Conclusion: It can be useful to carry out genetic testing for the ABCA 12 gene 

mutation, and careful examination of ultrasound, especially the shape of the mouth, by 

specialists for early diagnosis of this disease. Also, commencement of the necessary 

treatments immediately after birth along with training for skin care and breastfeeding 

of babies can significantly increase the survival rate of patients with clown ichthyosis. 

As well as, genetic counseling is also recommended. 
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 وزیکتیمورد نوزاد مبتلا به ا کیگزارش 

 یدلقک
 نفس کیفرزانه ن

 تخصصي فوق بیمارستان صارم، ناباروری و زنان، زایمان تحقیقات مرکز

 ایران. تهران، ایران، پزشكي علوم دانشگاه صارم،

 چكیده

ایكتیوز  مغلوب، اتوزومال ژنتیكي های بیماری نادرترین از یكي مقدمه:

مي باشد. میزان شیوع  ABCA 12 ژن دلقكي است که ناشي از جهش در

هزار تولد مي باشد و اغلب به دلیل ابتلای مبتلایان به  044در هر  1آن 

عفونت های مختلف ثانویه ی پوستي، کاهش شدید آب بدن، اختلالات 

تشنج و سوء تغذیه، این بیماری از میزان مرگ و میر بالایي  تنفسي،

 برخوردار است. 

ساله به صورت طبیعي باردار مي شود، مادر  06خانمي  معرفي مورد:

باردار هیچگونه نسبت فامیلي با همسر خود نداشته و فاقد بیماری های 

ی زمینه ای بوده اند و صرفاً سابقه ی لاپاراسكوپي و برداشتن لوله 

تخمدان راست به دلیل بارداری نابجای خارج رحمي داشته است. دوره ی 

ام زایمان به 03بارداری بدون هیچ گونه مشكلي سپری شد و در هفته ی 

صورت طبیعي انجام شد که نوزاد پسر مبتلا به بیماری ایكتیوز و چهره 

  دلقكي و همچنین سندرم سینداکتیلي متولد شد.

 دقیق بررسي و والدین توسط ژنتیک ایشانجام آزم :نتیجه گیری

زودهنگام  تشخیص جهت دهان توسط متخصصین فرم ویژه به سونوگرافي

 بلافاصله لازم های درمان آغاز این بیماری مي تواند مفید باشد. همچنین،

 به شیردهي و پوستي مراقبت ها جهت آموزش همراه به تولد از بعد

 میزان به را دلقكي ایكتیوز به مبتلا بیماران بقای میزای تواند مي نوزادان

 گردد. مشاوره ژنتیک نیز توصیه مي ،ضمناً .دهد افزایش توجهي قابل

 ایكتیوز؛ تشخیص؛ اتوزومال مغلوب مادرزادی. ها: واژه کلید

 

 66/41/1041: دریافتتاریخ 

 11/46/1041 تاریخ پذیرش:

 ناباروری و زایمان زنان، تحقیقات ؛ مرکزنفس کیفرزانه ن: مسئول هنویسند*

 .ایران تهران، ایران، پزشكي علوم دانشگاه صارم، تخصصي فوق بیمارستان صارم،

 ، میدان بسیج، بیمارستان فوق تخصصي صارم.0آدرس: تهران، شهرک اکباتان، فاز 

 .46100274006. فكس: 46100274000. تلفن: .1032312111کد پستي: 

 مقدمه
 ایكتیوز شكل شدیدترین و بوده نادر یک بیماری 1دلقكي ایكتیوز

. ژن [6, 1]شود مي گرفته نظر در مغلوب اتوزومال مادرزادی به صورت

ABCA 126  وظیفه ی مهیا کردن ابزارهای لازم جهت ساخت پروتئین

                                                 
1

 Harlequin Ichthyosis 
2

 ATP Binding Cassette Subfamily A Member 12 

های موردنیاز برای تكامل سلول های پوست را برعهده دارد. در یكي از 

نادرترین بیماری های ژنتیكي اتوزومال مغلوب، این ژن دچار جهش شده 

. این بیماری علائم ظاهری [0, 0]و منجر به بیماری ایكتیوز دلقكي مي شود

بسیار مشخص و قابل مشاهده ای دارد، از جمله ی علائم ظاهری آن مي 

 و کوچک توان به پوست ضخیم و پوسته پوسته شده، انگشتان

 مفاصل و دادن حرکت در ناخن، محدودیت تشكیل عدم هیپوپلاستیک،

یي ااکتروپیون،، برگشت چهره ی غیرطبیعي مانند بیرون زدگي پلک بالا

لب به بیرون، گوش و بیني صاف و مسطح به دلیل عدم تكامل قسمت 

. میزان شیوع این بیماری [7-1]خارجي آن ها و باز ماندن دهان اشاره کرد

هزار تولدی که رخ مي دهد، یک مورد  044بسیار پایین بوده و از هر 

متاسفانه میزان مرگ و میر در نوزادان . [0]یوز دلقكي مشاهده مي شودایكت

مبتلا به این بیماری بالا بوده و معمولا به دلیل برخي از مشكلات مانند 

ابتلا به عفونت های مختلف ثانویه ی پوستي، کاهش شدید آب بدن، 

اختلالات تنفسي، تشنج و سوء تغذیه بیش از چند ماه نمي توانند زنده 

. با توجه به پیشرفت های رخ داده در زمینه ی مراقب ویژه [14-0, 1]بمانند

کودکان در سال های اخیر و همچنین تجویز زودهنگام رتینوئید توسط 

متخصصین، میزان و شانس بقا در نوزادان مبتلا به ایكتیوز دلقكي 

زادی گزارش . در این مطالعه، نو[11, 3]پیشرفت قابل توجهي داشته است

مي شود که در هنگام تولد مبتلا به ایكتیوز و چهره دلقكي بوده، با وجود 

این که مادر نوزاد هیچگونه بیماری نداشته و در طول بارداری هیچ 

 مشكلي نداشته است و با همسر خود نیز نسبت فامیلي ندارد. 

 معرفی مورد

 120رم، قد کیلوگ 13ساله با وزن  06، خانمي 41/40/1044در تاریخ 

مثبت، در هفته  Bو گروه خوني  61/66سانتي متر، شاخص توده ی بدني 

ی دوازدهم بارداری جهت غربالگری اول به بیمارستان فوق تخصصي صارم 

مراجعه مي کند. وی به صورت طبیعي باردار شد. از ازدواج این خانم ده 

 یكبار اسال مي گذرد و نسبت فامیلي با همسر خود نداشت، همچنین تنه

 مي ساله 0 اکنون که اول فرزند .بود دختر فرزند یک دارای و کرده ازدواج

 ABG ایشان برای. داشت کلیه سنگ و کلیه عفونت هفتگي 0 در باشد،

 نوروفیبروماتوز شدند متوجه گردید که انجام ژنتیک آزمایش و شده چک

 اروید و نداشته کلیه برای خاصي مشكل درحال حاضر، این کودک. دارد

 .کند مي مصرف پتاسیم

خانم باردار سابقه ی جراحي لاپاراسكوپي جهت برداشتن لوله ی تخمدان 

راست به دلیل بارداری نابجای خارجي رحمي را داشت، با این حال سابقه 

ی نازایي نداشت، همچنین دچار کم کاری تیروئید بوده و لووتیروکسین 

ی، سیكل های قاعدگي، مصرف مي کرد. در طي معاینه و شرح حال گیر

 سینه و مقدار خون ریزی در طول قاعدگي نرمال گزارش شد. آمیزش

 مي استفاده کنتراسپتیو های قرص از و نرمال و بدون شكایت بود جنسي

خانم باردار فاقد علائم آمنوره، دیسمنوره و لكه بیني بود، اما قاعدگي . شد

ش از قاعدگي بود. در وی همراه با لخته و دارای علائم عصبي سندرم پی

طول دوران بارداری مشكل خاصي گزارش نشد تا این که در تاریخ 

11/14/1044 ،G3Ep1P1  روز با تهدید به ختم  1و  03در هفته ی

ساعت بعد،  6بود.  04/164حاملگي مراجعه کرد. و فشار خون بیمار 
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کافي آمینوتومي بر روی خانم باردار انجام شد که مایع شفاف و به مقدار 

دقیقه بعد، زایمان طبیعي انجام شد و نوزاد پسر با  04بود. یک ساعت و 

سانتي متر با کمي مشكلات متولد  10گرم، قد  0634، وزن 14از  2آپگار 

داشت که با سندرم سینداکتیلي که انگشت  ظاهری آنومالي گردید. نوزاد

متولد شد.  های پا دو به دو به هم چسبیده بود و چهره دلقكي یا ایكتیوز

 غیر و طبیعي غیر گوش ها و ها لثه کبودرنگ و پهن، زبان دست انگشتان

همچنین نقاط قرمز و سفید رنگي بر روی قفسه سینه  .دیده شدند نرمال

ی نوزاد وجود داشت. پوست تمام قسمت های بدن دو رنگ مشاهده 

یپوتون و گردید و لب پائین قرمز کبودرنگ بود. نوزاد بعد از تولد کاملاً ها

 NICUسیانوز بود و به دلیل اختلال در تنفس و تاکي پنه به بخش 

منتقل و از تماس پوستي و تغذیه از شیر مادر جلوگیری شد. 

، 11/14/1044 تاریخ در. بود باز انجام شده و آنوس تولد بدو واکسیناسیون

PDA شد که انجام قلب اکوی
0

PFO و 
0

 دیگر  هفته دو شد قرار و داشته 

یا  CPAPا سي پپ نوزاد یک روز با استفاده از دستگاه .گردد اکو دمجد

تنفس کرد. به مدت یک روز زیر  1،فشار پیوندی مثبت پیوسته اکسیژن

با دستور پزشک اجازه ی مرخصي  10/14/1044هود نگهداری و در تاریخ 

 داده شد.

 
 .[16]رزادیماد درماتولوژیک نادر اختلال یک به عنوانایكتیوز دلقكي  :1شکل 

  
 هفتگي این بیمار. 02تصاویر مربوط به سونوگرافي بیمار در سن  :2شکل 

 بحث و نتیجه گیری

ساله با بارداری طبیعي، عدم نسبت  06در مطالعه ی حاضر، خانمي 

فامیلي با همسر و فاقد بیماری های زمینه ای مورد مطالعه قرار گرفت. 

ان راست به این شخص سابقه ی لاپاراسكوپي داشت و نیز لوله ی تخمد

دلیل بارداری نابجای خارج رحمي برداشته شده بود. دوره ی بارداری 

ام زایمان به صورت 03بدون هیچ گونه مشكلي سپری شد و در هفته ی 

طبیعي انجام شد که نوزاد پسر مبتلا به بیماری ایكتیوز و چهره دلقكي و 

و  Salehinدر گزارش چنین سندرم سینداکتیلي متولد شد. هم

ساله ای با وجود سونوگرافي  01، خانم باردار 6410ارانش در سال همك

                                                 
3

 Patent Ductus Arteriosus 
4

 Foramen Ovale Patent 
5

 Continuous Positive Airway Pressure 

های انجام شده، هیچگونه مورد غیرطبیعي مشاهده نشد، بنابراین؛ به دلیل 

ام بارداری به صورت 04پارگي کیسه ی آب، مادر باردار در هفته ی 

طبیعي زایمان شد و نوزاد با چهره ی دلقكي متولد شد و علائمي همچون 

شدن پوست، سیانوز، پوست ضخیم با شكاف های عمیق عرضي، شاخي 

عدم تشكیل لاله ی گوش و چشم را به همراه داشت که بلافاصله نوزاد در 

بخش های مراقبت ویژه نوزادان بستری شده و آنتي بیوتیک تراپي و سایر 

درمان ها آغاز شد که پس از گذشت دو روز و با رضایت والدین، نوزاد 

 . نوزاد[10]از گذشت یک روز از مرخصي، نوزاد درگذشت مرخص شد و پس

 امیرالمومنین بیمارستان زایشگاه در شده متولد دلقكي ایكتیوز به مبتلا

 هیپوکراتیک علائم دارای و 1-0 آپگار با ساله 06 مادری از که زابل، عا

 علائم سایر و پوست افقي و عمیق های شكاف و سفت پهن، ضخیم،

 تولد بدو در پایین آپگار دلیل به بود بیماری ظاهری غیرنرمال

 .[10]درگذشت

ساله  62،، خانم 6413و همكاران ا  Hosseiniدر گزارش دیگری توسط

ری که با همسر خود نسبت فامیلي نزدیكي داشت، در هفته ی ی باردا

ام بارداری جهت زایمان مراجعه کرد. نوزاد متولد شده مبتلا به ایكتیوز 03

دلقكي و دارای علائم ظاهری این بیماری بود. نوزاد جهت شروع درمان به 

بخش مراقبت های ویژه نوزادان منتقل شد و جهت مراقبت از پوست و 

از ابتلا به عفونت توسط متخصصین برنامه ریزی صورت گرفت. جلوگیری 

نوزاد بیمار فاقد اختلال تنفسي بود و نیاز به آنتي بیوتیک تراپي پیدا نكرد. 

برای محافظت از پوست نوزاد پماد مرکبي از اوسرین، سدیم کلراید و اوره 

استفاده شد و آموزش های لازم جهت شیردهي و محافظت های پوستي از 

وزاد انجام گردید که با توجه به درمان های انجام شده، نوزاد بیمار به ن

 با نوزادان از بسیاری که این رغم . علي[11]بهبودی چشمگیری دست یافت

 درمان حال با این با روند، مي دنیا از تولد از پس ماه چند تا شدید عفونت

 شده گزارش دلقكي ایكتیوز به بیماران بقای هم سال چندین تا مناسب

 تولد ابتدای روز هفت در بویژه رتینوئیدها، از استفاده حاضر حال در. است

از  .[12, 3]است شده شناخته موثر و شده تایید درمان یک عنوان به نوزاد،

آنجایي که سد پوستي به شدت آسیب مي بیند، نوزادان بیشتر مستعد 

حرارت هستند. درمان با سپسیس، کم آبي و اختلال در تنظیم 

، باعث ریزش پوست بسیار ضخیم نینوئیزوترتیارتینوئیدهای خوراکي ا

پوست با  پوشاندنو  يموضع یها کیوتیب ياز آنت استفادهشده مي شود. 

 یبرا یيلوله در راه هوا کیدادن  قرار، از عفونت یریجلوگ یبانداژ برا

 لیوسا ایکننده روان  يچشم یاز قطره ها استفادهو  کمک به تنفس

 .[17, 3]از سایر روشهای درماني هستند چشم یرو يحفاظت

ه این که بیماری ایكتیوز دلقكي آمار مرگ و میر بالایي دارد؛ با توجه ب

بنابراین یكي از مهمترین اقدامات جهت کاهش این آمار، تشخیص 

هفتگي، فرم  17زودهنگام بیماری مي باشد. با استفاده از سونوگرافي در 

هفتگي براساس رشد نامتوازن استخوان فمور مي  60الي  66دهان و در 

. همچنین نسبت [10, 0]تشخیص این بیمار بسیار مفید و موثر باشدتواند در 

خانوادگي والدین و وجود اختلالات پوستي در فرزندان قبلي مي تواند 

منجر به افزایش دقت پزشكان و متخصصان در بررسي جنین جهت 

. ایكتیوز هارلكین یک صفت ژنتیكي اتوزومال [10]تشخیص بیماری گردد
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این یک بیماری ژنتیكي است که نوزاد از والدین خود به ارث  مغلوب است.

مي برد. برای اینكه نوزاد به ایكتیوز هارلكین مبتلا شود، باید این ویژگي 

با استفاده از پرزهای  DNAآنالیز  .ژنتیكي را از هر دو والدین به ارث ببرد

جفتي و آمنیوسنتز نمونه برداری شده به عنوان یک روش تشخیصي 

اکثر افراد مبتلا از  .[16]رتهاجمي نیز امروزه مورد استفاده قرار مي گیردغی

 DNA لیو تحل هیجزت هستند. گوتیهموز ABCA 12نظر جهش در ژن 

مشاوره ژنتیک نیز  .[13]کند يم کمک صیتشخبه  ABCA 12جهش  یبرا

 گردد. برای این خانواده ها توصیه مي

ی همچنین، آغاز درمان های لازم بلافاصله بعد از تولد به همراه آموزش ها

لازم جهت مراقبت پوستي و شیردهي به نوزادان مي تواند میزای بقای 

  بیماران مبتلا به ایكتیوز دلقكي را به میزان قابل توجهي افزایش دهد.
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