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Introduction: Aarskog-Scott syndrome is a rare X-linked disorder, charecterized by 

facial, skeletal and genital anomalies. It is also known as faciogenital dysplasia 
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Patient Information: 7 years old boy with the same features, whom had been 

referred for genetic counseling, diagnosis, knowing the recurrence risk and seeking 

advice. 

Conclusion: The main features are short stature, hypertelorism, short hands and feet, 

and shawl scrotum. 
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 Aarskog-Scottسندروم  معرفی یک مورد 

 2، درین تاجبخش1ی      ، محمدرضا ناطق* 1بيتا بزرگمهر

 
بيمارستان فوق تخصصی صارم، مرکز تحقيقات باروری و ناباروری صارم، 1

 ایران، تهران، ایراندانشگاه علوم پزشکی 
 دانشگاه یورك، تورنتو، کانادا2

 

 چکيده

تناسلی به  -اسکات یا دیسپلازی صورتی  -سندروم ارسکاگ مقدمه:

یک بيماری وابسته به جنس نادر است که با    OMIM : 305400 شماره

مشکلات در صورت ,استخوان ها و ناحيه تناسلی مشخص می شود. 

شامل کوتاهی قد, هيپرتلوریسم,کف دست و پای مشخصات اصلی بيماری 

 .شالی است  کوتاه و پهن و اسکروتوم
 

در این گزارش پسر هفت ساله ای با این علائم که برای  ها:بيمار و روش

مشاوره ژنتيک , تشخيص بيماری, دانستن ریسک تکرار و گرفتن مشورت 

 . مراجعه کرده بودند , معرفی می شود
 

اسکات, عقب افتادگی ذهنی, بيماری  -سندروم ارسکاگ ها:کليدواژه

 وابسته به جنس

 
 11/03/98: تاریخ دریافت

 29/07/98تاریخ پذیرش: 
 بيتا بزرگمهرنویسنده مسئول:  *

 

 مقدمه

، یا سندروم 2تناسلی-دیسپلازی صورتی ،1اسکات-سندروم آرسکوگ

( یک بيماری نادر با توارث  OMIM#305400) 3تناسلی-انگشتی-صورتی

(، که در وهله اول جنس 1است )تصویر شماره  4وابسته به جنس مغلوب

ها و ناحيه تناسلی کند و با مشکلاتی در صورت، استخوانمذکر را درگير می

1FGD ( MIMO 5شود. این سندرم به دليل موتاسيون در ژنمشخص می

 Xگردد. این ژن در بازوی کوتاه کروموزوم می( ایجاد 300546

(11.22pXقرار دارد )](. این سندرم اولين بار در سال 2)تصویر شماره  ]1

معرفی گردید.  ]3[توسط اسکات 1971و سال  ]2[توسط آرسکوگ 1970

خصوصيات اصلی بيماری شامل کوتاهی قد ، افزایش فاصله بين دو چشم 

                                                 
1 ott Syndrome (AAS)Sc-Aarskog 
2 Faciogenital Dysplasia (FGDY) 
3 romeGenital Synd-igitalD-Facial 
4 ssive (XLR)linked Rece-X 

 7شالی شکل (، کف دست و پای کوتاه و پهن و کيسه بيضه6)هيپرتلوریسم

 است.

 
 

 نامه توارث وابسته به جنس مغلوب . شجره1تصویر شماره 

 

 
 

 

 

 

 FGD1 :Xp11.22و محل قرارگيری ژن  X. کروموزوم 2تصویر شماره 

 

 

 

 معرفي بيمار

 

یادگيری  بيمار یک پسر بچه هفت ساله که جهت بررسی دليل اختلال

ارجاع شده است. او فرزند دوم از خانواده غير خویشاوند بود که در 

های به عمل آمده مشخص شد که دایی بيمار هم مشکلات مشابه پرسش

 .دارد

وی ماحصل زایمان طبيعی در هفته چهلم بارداری بود. در بدو تولد، وزن 

ست. همگی سانتی متر داشته ا 34سانتی متر و دور سر  48گرم، قد  3000

 این اندازه ها در محدوده طبيعی قرار داشتند. بيمار تا یک سالگی از رشد 

 

5 Gene 1Faciogenital Dysplasia  
6 Eye Hypertelorism 
7 Shawl Scrotum 
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خوبی برخوردار بوده اما پس از آن کاهش رشد داشته و در زمان مراجعه 

سانتی متر داشت که  49کيلوگرم و دور سر  15سانتی متر، وزن  100قد 

شامل کوتاهی همگی زیر صدك سه درصد بودند. در مجموع علائم کودك 

، بينی کوچک، پل بينی فرو رفته، شکاف لب 6قد، صورت گرد، هيپرتلوریسم

، جناغ سينه فرورفته، کف 8های نامنظم، اسکوليوزاصلاح شده، دندان

، خط عرضی کف دست، و در ناحيه 9کوتاه و پهن، کلينوداکتيلیهای دست

یا مرزی  75هوشی کودك بهره بود. تست  7تناسلی کيسه بيضه شالی

 گزارش شده بود.

MRI های بيوشيميایی و متابوليک، اکوکاردیوگرافی و مغز وی، تست

  46XYسونوگرافی شکم همگی طبيعی بودند. کاریوتایپ کودك طبيعی و 

 (.3گزارش شده بود )تصویر شماره 

 

 
 

 اسکات-. کودك پسر هفت ساله مبتلا به سندرم آرسکوگ3تصویر شماره 

 

 

 

 بحث 

اولين بار در سال  ،تناسلی -صورتیاسکات یا دیسپلازی -سندروم آرسکوگ

تفاوت با بيماران در دو خانواده م ]3[و اسکات ]2[توسط آرسکوگ 1970

گزارش گردید. نحوه وراثت این بيماری وابسته به جنس یا  ،مذکر متعدد

X-linked ژنباشد که توسط موتاسيون می FGD1  در ناحيهXp11.21 

شوند که هایی درگير میدر این موتاسيون، گروه پروتئين .شودایجاد می

و آنومالیها ناهنجاریباعث تنظيم رشد هستند و اختلال در آنها منجر به 

 .]4[شودهای رشد می

های سر و صورت ناهنجاری ،علائم بالينی این بيماری شامل کوتاهی قد

، صورت گرد، 10در ناحيه پيشانیمثلثی مانند  خط رویش مو مانند

                                                 
8 Scoliosis 
9 Clinodactyly 
10 Widow's Peak 
11 Maxillary Hypoplasia 
12 Ptosis 
13 Strabismus 
14 Webbed Neck 
15 Cervical Spine Hypermobility 

های چشم ، گوشه12افتادگی پلک، 6، هيپرتلوریسم11هيپوپلازی ماگزیلا

، بينی کوتاه و کوچک، پل بينی فرورفته، شکاف 13پایين افتاده، استرابيسم

های ناحيه تنه شامل ، ناهنجاری14کام، شکاف لب، گردن کوتاه، پره گردنی

های اسکلتی ، ناهنجاریکشاله رانجناغ سينه فرورفته، ناف برجسته، فتق 

های های گردن، ناهنجاریمهره 15 ، تحرك بيش از حد8مانند اسکوليوز

، 9، کلينوداکتيلی16داکتيلیهای پهن و کوتاه، براکیها شامل دستاندام

 از حد شيب یریانعطاف پذ تي، خط عرضی کف دست، قابل17داکتيلیسين

های ناهنجاری 19واروس وسصاف، متاتارس یکف پا، 18انگشتمفاصل 

 نیا یکه اختصاص 7شکل یو اسکروتوم شال 20نهان بيضگی مانند تناسلی

آلت  هیاست که به دور پا یاسکروتوم به مانند شال نيچ)است  یماريب

 ،یريادگیمانند اختلالات  یعصب یهایناهنجار(، باشد دهيچيپ 21تناسلی

 یسن استخوان باشد.ی، میذهن یو عقب افتادگ یفعال شيب ،نقص توجه

 160 افتد و عمومایاتفاق م رتریکودکان هم د نیدارد و بلوغ ا ريمعمولا تاخ

پهن  یهاکم و دندان یهاشامل دندان یرسد. مشکلات دندانیمتر میسانت

 .]5-7[است یفک و مشکلات ارتودنس یپوپلازيه ،یقدام

 

  
 

 گيرینتيجه

 ،نادر با توارث وابسته به جنس است یماريب کیاسکات، -سندروم آرسکوگ

و  رشددر  یو با مشکلات نمایدیم ريکه در وهله اول جنس مذکر را درگ

. شودیمشخص م یتناسل هيناح و هاصورت، استخوانتکامل، نقایصی در 

با  یقطع صيتشخبوده و  ینيبال نهیبا معا ی این سندروماحتمال صيشخت

مهم  یافتراق صيتشخ باشد.می مقدور 22و توالی یابی ژنی یکيژنت یهاتست

 ماريب پيبسته به فنوت یآگه شيپ .]8،9[است یآن کودکان مادران الکل

از افراد  یممکن است برخ تا خوب باشد. فيضع تواندیمتفاوت است و م

 یهااغلب مهارت طیشرا نیداشته باشند، اما کودکان مبتلا به ا یکند ذهن

مشکل  یاز مردان ممکن است از نظر بارور یدارند. برخ یخوب یاجتماع

هم  یماريب نیدرمان ا یکيژنت یهایماريب ریسا انندم. ]10[داشته باشند

قابل اصلاح  یبا جراح یو عضو یاز عوارض اسکلت یبرخ یول ،دشوار است

 یصورت از درمان ارتودنس یها یاز ناهنجار یاصلاح برخ یو براباشد می

درمان  یهورمون رشد برا نشان داده شده است که تجویزشود. میاستفاده 

 .]5،11[اختلال موثر بوده است  نیقد در ا یکوتاه

 

16 Brachydactyly 
17 Syndactyly 

18 Joint Hypermobility 
19 Metatarsus Varus 
20 Cryptorchidism 
21 Penis 

22 Gene Sequencing 
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خانم   ،یدکتر ابوطالب صارم یاز جناب آقا لهيوسنیبد تشکر و قدرداني:

 قاتيصارم و مرکز تحق یتخصص مارستانيو کارکنان محترم ب ینادر میمر

 .دیآیو تشکر به عمل م ریصارم تقد یو نابارور یبارور

 

( مرکز IECمورد تایيد کميته اخلاق )این طرح  تایيدیه اخلاقي:

 تحقيقات باروری و ناباروری صارم قرار گرفت

 

 در این مطالعه تعارض منافع وجود نداشت. تعارض منافع:

 

این طرح با پشتيبانی مالی مرکز تحقيقات باروری و ناباروری  :منابع مالي
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