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Objective: We present 20-days old boy with congenital heart defects, partial 

syndactyly and mild facial anomalies including thin upper lip and high arched 

eyebrows. Chromosomal analysis revealed an extra chromosomal material on the 

long arm of one chromosome 5, resulting in 46, XY, dup (5) (q22q31.3). We 

compare the clinical characteristic of our patient with those of the previously 

reported cases with 5q duplication in an attempt to define the phenotype-genotype 
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correlation. 

Introduction: Partial duplication of long arm of chromosome 5, based on the 

length and the loci can lead to different clinical problems and phenotypic features. 

These include congenital heart defects, growth and developmental delay, facial 

anomalies, psychomotor retardation, syndactyly and brachydactyly. To our 

knowledge, twelve patients have so far been reported with the duplication of long 

arm of one chromosome 5. 

Patient information: The patient is a 20-days-old boy and the only child. He was 

born at 37+ 0 weeks of gestation after an uneventful pregnancy. His weight at birth 

was 2570 grams and height was 45 centimetres. His mother was 26 years old and 

had no history of abortion. She does not have any familial relationship with her 

husband. Both his parents have normal karyotype. 

Conclusion: Cytogenetic investigation in patients with congenital heart defects is 

of great value and is highly recommended. 
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مجله تحقيقات پزشكي صارم

1400 بهار، 1، شماره 6ورهد  

پلیکاسیون وگزارش یک بیمار دارای د

شماره  جزیی بر روی بازوی بلند کروموزوم

5 ،dup(5)(q22q31.1) گزارش مورد و :

بررسی مقالات

* 2و1 سلحشوري فر يمانا،   1امير سالار بهجتي

 آزمايشگاه پاتوبيولوژي و ژنتيک نور، تهران، ايران. 1
دانشگاه آزاد اسلامي واحد علوم تحقيقات، تهران، ايران.  2

چكيده

شدگي بسيار نادر است. مضاعف ۵ن کروموزوم شماره اسيوپليكود :مقدمه

هاي مادرزادي متفاوتي تواند باعث بروز ناهنجاريمي ۵کروموزوم  ييجز

شود. نوع ناهنجاري مادرزادي ايجاد شده بستگي به سايز و ناحيه مضاعف 

 تواند علايمي مانند ناهنجاري قلبي مادرزادي، بروز آنوماليشده دارد و مي

در صورت، عقب ماندگي ذهني و جسمي، تأخير در رشد و کاهش سطح 

شنوايي را ايجاد نمايد. هدف اين مطالعه گزارش يک مورد نادر مضاعف 

 باشد.مي ۵ي در بازوي بلند کروموزوم يشدگي جز

روزه پسر با تشخيص ناهنجاري قلبي مادرزادي  20نوزاد  :مشخصات بيمار

کروموزومي به آزمايشگاه ژنتيک نوران در و به قصد تشحيص ناهنجاري 

بر روي  ارجاع داده شد. در کاريوتايپ، آناليز کروموزومي ۹۷زمستان سال 

باندينگ با رزولوشن بالا،   GTGنوزاد با استفاده از تكنيک نمونه خون

نشان  ۵هاي کروموزوم بر روي بازوي بلند يكي از را ييشدگي جزمضاعف

 داد.

هاي سيتوژنتيكي در افراد مبتلا به ناهنجاري قلبي يافته گيري:نتيجه

 شود.مادرزادي داراي ارزش تشخيصي بالايي است و توصيه مي

، آنومالي صورت، ۵، کروموزوم کروموزومي مضاعف شدگي ها:واژه کليد

 .گزارش مورد ناهنجاري قلبي مادرزادي،

1Chromosomal Duplication 
2Trisomy  

12/02/1400تاريخ دريافت: 

31/03/1400تاريخ پذيرش: 
سلحشوري فر ايمان نويسنده مسئول:*

مقدمه
اي از ماده به طور ساده مضاعف شدن ناحيه 1 هاي کروموزوميدوپليكاسيون

ها موجب دوپليكاسيون انجامد.نسبي مي 2 ژنتيكي است که به يک تريزومي

د بطور اتفاقي نتوانو مي گرديدهفنوتيپ غير طبيعي مشكلات باليني و ايجاد 

يند ميوز و يا فرزندان آنابرابر کروموزومي در طي فر 3 ورآاز طريق يک کراس

اي از بازوي مضاعف شدگي ناحيه حاملين يک جابجايي متقابل ايجاد شوند.

 است هاي مادرزادي متفاوتيدر ارتباط با ناهنجاري ،۵بلند کروموزوم شماره 
شامل عقب افتادگي ذهني و  ،گزارش شده بيمارن علايم فنوتيپي .[1]

ما  .[2]باشد نومالي در صورت و رشد کند ميآحرکتي، ميكروسفالي، وجود 

 ،مي همچونيروزه باعلا 20يک مضاعف شدگي نادر در نوزاد  مطالعه،در اين 

نومالي خفيف در صورت آناهنجاري قلبي مادرزادي، سين داکتيلي جزئي و 

 ردهه بالا و پل بيني صاف را گزارش کمانند خط لب بالايي نازک، ابرو رو ب

و به بررسي مقالات متعدد گزارش شده از مضاعف شدگي جزيي بازوي بلند 

  .پرداختيم ۵کروموزوم 

 گزارش مورد
روزه با تشخيص ناهنجاري قلبي مادرزادي به آزمايشگاه ژنتيک  20نوزاد 

قرار  سالگي زير نظر 3ا تارجاع داده شد که  ۹۷نوران در زمستان سال 

و بوده گرم  2۵۷0وزن  با ،هفته 3۷گرفته بود. نوزاد در هنگام تولد 

سال سن داشت  26متر قد داشت. مادر کودک در هنگام زايمان سانتي4۵

و بارداري بدون اتفاقي را پشت سر گذاشته و سابقه سقط جنين نداشته 

جاري بود. آناليز کروموزومي خون محيطي پدر و مادر نوزاد هيچ گونه ناهن

را نشان نداده و همچنين هيچ سابقه بيماري ژنتيكي در خانواده خود 

نداشتند. کاريوتايپ خون محيطي با رزولوشن بالا براي مشخص شدن علت 

گستره متافازي  20ناهنجاري قلبي نوزاد انجام شد و در اين بررسي تعداد 

مورد بررسي قرار گرفت.  ۵۵0تا  4۵0با رزولوشن بند 

موزومي بيمار، مضاعف شدگي را در بازوي بلند يكي از ناليز کروآ

مشخص نمود و کاريوتايپ  ۵شماره  هايکروموزوم

تشخيص داده شد. نوزاد داراي علايم   XY,dup(5)(q22q31.3),46بيمار

توان پيدا کرد.فنوتيپي بود که بعضي از اين علايم را در مقالات گذشته نمي

 ورتئناهنجاري کوآرکتاسيون آ ،وجود داشتترين فنوتيپي که در بيمار مهم
هايي که در نوزاد مشاهده شد شامل قلبي مادرزادي بود. ديگر ناهنجاري 4

3Crossover  
4Coarctation of the Aorta 
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پل بيني  ،6 خط نازک لب بالا ،۵ بيني پيازي شكل ،صورت مانند ينومالآ

جزيي و  8 داکتيلي، پلي۷ داکتيليو همچنين سين شيب دارصاف، پيشاني 

 بود.  ۹انگشتان چنگكي 

هاي خون محيطي بيمار در براي انجام آزمايش کاريوتايپ خون، لنفوسيت

 F10 حاوي محيط ،. محيط کشت کامله شدکشت داد ،محيط کشت کامل
جهت تحريک رشد  12 بود. فيتوهماگلوتينين 11 و سرم جنين گاوي 10

هاي خون محيطي به محيط کشت کامل اضافه و داخل انكوباتور لنفوسيت

ساعت به لوله حاوي  ۷2نتي گراد انكوبه شد. پس از گذشت درجه سا 3۷

. گرديد 14 هاروست  هادقيقه بعد سلول 20 شده واضافه  13کلسميد  ،نمونه

پيرسازي  اي تهيه و بعد از يک مرحلههاي شيشهگستره متافازي بر روي لام
  .رنگ شدند 16باندينگ گيمسا  ها با تكنيکلام ،به مدت يک شبانه روز 1۵

مورد  Ikaros 1۷ميكروسكوپ نوري و نرم افزار  ،هاجهت بررسي کروموزوم

 قرار گرفتند. استفاده

هاي نوزاد و تهيه کاريوتايپ از آن ناهنجاري جزيي را بروي بررسي کروموزوم

پليكاسيون ونشان ميداد. با آناليز کروموزومي، وجود د ۵کروموزوم شماره 

نوزاد مشخص شد.  ۵م شماره بر روي بازوي بلند کروموزو 18 جزيي

که اين يعني  ،گزارش شد XY,dup(5)(q22q31.3),46کاريوتايپ نوزاد 

هاي کروموزوميكي از بر روي بازوي بلند  1۹ مگاباز 32اي به طول ناحيه

 5q22طول ناحيه مضاعف شده بين دو ناحيه  مضاعف شده است. ۵شماره 

.(1)شكل  بدست آمد Gene Distiller20با استفاده از سايت  31.3q5 و

5Bulbous Nose  
6Thin Vermilion 
7Syndactyly  
8Polydactyly  
9Clench Finger  
1010Ham's F  
11Fetal Bovine Serum (FBS)  
12Phytohemagglutinin (PHA) 
13Colcemid  
14Harvest  

هاي خون محيطي نوزادکاريوتايپ کروموزوم: 1تصوير شماره 

 :فنوتیپ نوزاد
ساله شده است زير نظر  3که  زمان تهيه اين گزارشروزگي تا  20بيمار از 

علايم خود را از طريق ، پليكاسيونوداين روزگي،  20قرار گرفته بود. در 

ابروي رو به بالا ، از قبيلنومالي در صورت آوجود ناهنجاري قلبي، وجود 

 پل بيني صاف ،6 خط نازک لب بالا ،۵ بيني پيازي شكل( 2)عكس شماره 
جزيي در پاها و  ۷ داکتيليو همچنين ايجاد سين 22 شيب دار، پيشاني 21

. با (۷تا  2)تصاوير شماره  هاي بيمار نشان داددر دست ۹ انگشت چنگكي

سالگي علايم ديگري همچون پايين  3 گذشت زمان و افزايش سن بيمار تا

بودن سطح شنوايي و در نتيجه آن عدم توانايي در صحبت کردن در کودک 

توان به عدم توانايي در راه رفتن، قد کوتاه، مشاهده شد. از علايم ديگر مي

وزن کم، تاخير در رشد، مشكل تيروييد، تشنج، عدم واکنش به درد و عقب 

ماندگي ذهني اشاره کرد.

ورميليون نازک و فيلتروم بلند: 2تصوير شماره 

15Aging  
16Giemsa Banding (GTG Banding)  
17Ikaros Software (MetaSystems), Germany 
18Partial Duplication  
19sesMegaba  
20www.genedistiller.org  
21Flat Nasal Bridge  
22Sloping Forehead  

dup(5)(q22q31.1)   21، ۵شماره  بلند کروموزوم يبازو يبر رو ييجز ونيكاسيدوپل يدارا ماريب کيگزارش 
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در پاها سين داکتيلي جزيي: 3تصوير شماره 

د و بيني پيازي شكللنپل بيني ب: 4تصوير شماره 

بالا ابروهاي رو به: ۵تصوير شماره 

صورت يهاينومالآ گريها و دگوش يسپلازيد: 6تصوير شماره 
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يدستان چنگك: ۷تصوير شماره 

 بحث
نادر موردي بسيار  ۵هاي شماره پليكاسيون بازوي بلند يكي از کروموزومود

نومالي کروموزومي گزارش شده آن نوع يبا اين حال تعدادي بيمار با ا است.

از پدر و يا مادر به ارث  ۵کروموزوم  پليكاسيونودها است. در اکثر گزارش

خالص که در نتيجه يک جابجايي  پليكاسيونودرسيده است و تعداد کمي از 

وجود دارد.  ،وندشايجاد مي de novoدرون کروموزومي هستند و به صورت 

ش در مورد اين نوع مضاعف شدگي منتشر شده است. رگزا 11تا به امروز 

علايم (. 1مورد اشاره کرد )جدول شماره  ۷توان به ها ميدر بين آن

کلينيكي بروز پيدا کرده در بيماران مبتلا به دليل متفاوت بودن ناحيه 

 ،شده مشابهمضاعف شده متغير است و گاهي ممكن است ناحيه مضاعف 

به دليل همبستگي  .[3]نمايد علايم کلينيكي متفاوتي را در بيماران ايجاد 

جزيي بر  پليكاسيونودتوان فنوتيپي و کاريوتايپ در تعدادي از بيماران مي

داراي  Aزيرگروه تقسيم کرد. بيماران گروه  3را به  ۵روي کروموزوم شماره 

هاي اين مهمترين فنوتيپ مي باشند و از dup(5)(q11q22)کاريوتايپ 

نومالي آتوان به ناهنجاري عضلاني اسكلتي، عقب ماندگي ذهني، بيماران مي

در صورت، تاخير در رشد و انگشتان باريک و کشيده اشاره کرد. بيماران 

-q33)يا  و dup(5)(q11-q22), (q32-qter)هاي پليكاسيونودبا  Bگروه 

qter)،  علاوه بر بروز علايمي مانند عقب ماندگي ذهني و عقب ماندگي در

و  24 ، ميكروسفالي23 داکتيليداراي علايمي همچون براکي ،رشد و حرکت

با کاريوتايپ  C باشند. بيماران گروهدر صورت مي 2۵هايي ديسيمورف

23Brachydactyly 
24Microcephaly 

dup(5)(q34-qter) ،علايمي همچون عقب ماندگي ذهني جزيي، چاقي ،

بيمار  .[4] دهندنومالي در صورت را بروز ميآداکتيلي، ميكروسفالي و براکي

پليكاسيون جزيي شامل وباشد که داراي دما اولين عضو از خانواده خود مي

46,XY,dup(5)(q22q31.3) مورد از  ، دوباشد. در بين مقالات گذشتهمي

پنج  و ۵پليكاسيون در ناحيه پروکسيمال بازوي بلند کروموزوم شماره ود

است ولي تاکنون هيچ موردي از  گزارش شدهمورد در ناحيه ديستال آن 

ما در اين مقاله به  گزارش نشده است. dup(5)(q22q31.3)داپليكاسيون 

مقايسه بيمار خود با ديگر بيماران گزارش شده پرداختيم که نتيجه اين 

 پليكاسيونودآورده شده است. يک بيمار مونث با  2و  1مقايسه در جداول 

از خود علايمي همچون عقب ماندگي ذهني و جسمي،  (q22q23)کوتاه 

نومالي صورت را بروز آاختلال در صحبت کردن، قد کوتاه، ميكروسفالي و 

با ناحيه مضاعف و دو بيمار با جنسيت متفاوت مونث و مذکر،  .[۵]داده است 

اند که داراي گزارش شده dup(5)(q22.1q23.2)شده مشابه، با کاريوتايپ 

علايمي همچون انگشتان چنگكي، تاخير در تكلم، عقب ماندگي جسمي، 

دو بيمار ديگر با . [6و1] هاي متعدد در صورت و قد کوتاه بودندنوماليآوجود 

اند که ( گزارش شدهq15q23.2( و )q15q23.1شدگي در نواحي )مضاعف

وچ ليگري مانند علايم د ،علاوه بر عقب افتادگي ذهني و ناهنجاري قلبي

هاي متعدد در نوماليآها، ميكروسفالي، عقب افتادگي در رشد و بودن چشم

به  نسبت   شده  گزارش  هايپليكاسيونود  تريننزديک .[3و۷] صورت بونند

 

 

مقايسه ناحيه مضاعف شد در گزارشات قبلي با گزارش حاضر .1جدول شماره 

بيماران گزارش شده در اين مقالات داراي علايمي مانند عقب افتادگي 

کوتاه و   مژه مانند   هايينوماليآو وجود  ميكروسفالي  و جسمي،  ذهني 

25Dysmorphia 

و  Arens توان در دو گزارش از را مي شده در گزارش ماناحيه مضاعف

Martin [۹و8] مشاهده کرد.
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نازک لب بالا بودند. بيمار ما اولين عضو از خانواده خود بود که  26 ورميليون

روزگي به دليل  20باشد. در مي ۵پليكاسيون کروموزوم وداراي د

و براي مشخص شدن وجود ناهنجاري کروموزومي به  4آئورتکوارکتاسيون 

داکتيلي جزيي آزمايشگاه نوران مراجعه کرد. با معاينه دقيق تر نوزاد سين

هاي مختلف در صورت مانند در انگشتان پا، انگشتان چنگكي و ديسمورف

لب، نازک بودن ورميليون و  ها، نازک بودن خط بالايديسپلازي گوش

فاصله زياد پل بيني تشخيص داده شد.  در يک سالگي براي رفع مشكل 

قلبي تحت عمل جراحي قرار گرفت. با افزايش سن کودک مشخص شد که 

سطح شنوايي کودک بسيار پايين است که همين امر موجب شده است که 

کودک بدون کمک  تا زمان ارايه اين گزارش، کودک فاقد قدرت تكلم باشد.

تواند بر روي پاهاي خود بايستد و راه برود و همچنين درد را والدين نمي

احساس نميكند. قد کوتاه و عدم توانايي در جويدن غذا از ديگر مشكلات 

 کودک است که نشان از عقب افتادگي در تكوين کودک است.

گزارشات قبلي و گزارش حاضرمقايسه فنوتيپ در  .1جدول شماره 

26Vermilion Border 

  تشکر و قدردانی:

ها امكان تهيه که بدون کمک و اجازه آن بيماربا تشكر فراوان از خانواده 

همچنين از مرکز ژنتيک آزمايشگاه نور بابت اين گزارش وجود نداشت. 

 .گرددميتشكر ، فراهم کردن تجهيزات مورد نياز براي تهيه اين گزارش
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