
Copyright© 2026, ASP Ins. This open-access article is published under the terms of the Creative Commons Attribution-Noncommercial 4.0 

International License which permits Share (copy and distribute the material in any medium or format) and Adapt (remix, transform, and build 

upon the material) under the Attribution-Noncommercial terms. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
 
 
 
 
 
 
 

 

 
 

 

 

*Corresponding Authors: 

Mohammad Reza Nateghi; Sarem 
Gynecology, Obstetrics and Infertility 

Research Center, Sarem Women’s Hospital, 

Iran University of Medical Sciences, Tehran, 
Iran. 

Address: Sarem Women Hospital, Basij 

Square, Phase 3, Ekbatan Town, Tehran, Iran. 
Postal code: 1396956111, Phone: +98 (21) 

44670888, Fax: +98 (21) 44670432. 

 

An Overview of Harlequin Ichthyosis 

Article History 

Received: 09 December 2025 

Accepted: 04 February 2026 

e Published: 10 February 2026 
 

:  

Harlequin Ichthyosis is a very rare and severe genetic disorder of the group of congenital 

keratinization disorders that is inherited as an autosomal recessive trait and is caused by 

a mutation in the ABCA12 gene. This mutation causes a defect in epidermal lipid 

transport and, as a result, disruption of the skin lipid barrier. Affected infants are born 

with very thick, cracked skin and armor-like horny plates, with ectropion, eclampsia and 

limited limb movement, and are at high risk of dehydration, infection and temperature 

disorders due to damage to the skin barrier. The diagnosis of the disease is mainly clinical 

and is confirmed by genetic studies to identify ABCA12 mutations. In carrier families, 

prenatal diagnosis is possible with amniocentesis or placental villi sampling. Supportive 

care in the neonatal intensive care unit (NICU), including fluid balance, infection 

prevention, use of emollients, and systemic retinoid therapy, has improved survival and 

quality of life. 

Despite the lack of a definitive cure, recent advances in molecular genetics and neonatal 

care have provided new hope for these patients. A detailed understanding of the 

relationship between genotype and phenotype will pave the way for the development of 

targeted and gene-based therapies in the future 

 

Keywords: Harlequin Ichthyosis; ABCA gene; Autosomal Recessive Congenital 

Ichthyosis – (ARCI   ( ;  Systemic Retinoids; Skin Barrier; Genetic Mutation; Prenatal 

Diagnosis. 

 

 

Authors 

 

Hadis Mohammadian1, Mohammad Reza 

Nateghi1,2 *  
 

1- Sarem Gynecology, Obstetrics and Infertility 

Research Center, Sarem Women’s Hospital, Iran 

University of Medical Science (IUMS), Tehran, 

Iran. 

2- Sarem Cell Research Center (SCRC), Sarem 

Women’s Hospital, Tehran, Iran. 

 

 

Article Type 

Review article 

ARTICLE INFO                                       ABSTRACT 

Sarem Journal of  Medical Research. Volume 10, Issue 4, Winter  2026: 185- 190 
 

DOI: 1052547/sjrm.10.4.3 

 [
 D

O
I:

 D
O

I:
 1

05
25

47
/s

jr
m

.1
0.

4.
3 

] 
 [

 D
ow

nl
oa

de
d 

fr
om

 s
ar

em
jr

m
.c

om
 o

n 
20

26
-0

7-
02

 ]
 

                               1 / 6

https://orcid.org/0000-0001-5754-0516
http://dx.doi.org/DOI: 1052547/sjrm.10.4.3
https://saremjrm.com/article-1-381-fa.html


 حديث محمديان محمدرضا ناطقي و                                                                                                                                         186

 1404 زمستان، 4، شماره 10دوره                                                            مجله تحقيقات پزشكي صارم                                                                                                      

  

 

 کوئين يهارل  کتيوزیا

 

  *2،1 ي، محمدرضا ناطق1حديث محمديان
  يفوق تخصص  مارستانيصارم، ب   یو نابارور  مانيزنان زا  قاتيمرکز تحق  1

 ران يتهران، ا ران، يا  يصارم، دانشگاه علوم پزشك
ب   یاديبن  یهاو سلول  يمولكول-يسلول  قاتيمرکز تحق  2   مارستانيصارم، 

 ران ي صارم تهران، ا يفوق تخصص

 

 چکيده

  ار يبس  يكياختلال ژنت  ک ي (Harlequin Ichthyosis) كوئينيهارل  كتيوزيا

صورت  است که به  ی مادرزاد  ونيزاس ينياز گروه اختلالات کرات  د ينادر و شد 

بروز   ABCA12 جهش در ژن  ل يو به دل  رسدياتوزوم مغلوب به ارث م

  جه يو در نت ي درمياپ  یدهايپيجهش موجب نقص در انتقال ل  ني . اابدييم

تولد  . نوزادان مبتلا در بدو  شوديپوست م   یديپيسد ل  ليدر تشك  ختلالا

مانند، همراه با  زره  يخورده و صفحات شاخترک  م، يضخ  اريبا پوست بس

  ليو به دل  شونديها متولد ماندام  يحرکت  تيو محدود  ومياکلاب   ون،ياکتروپ

عفونت و اختلالات    ون، يدراسيده  د ي در معرض خطر شد  ،يسد پوست  بيآس

 .قرار دارند ييدما

  يي شناسا  ی برا  يكيژنت  ی هاياست و با بررس  ينيعمدتاً بال  یماريب   صيتشخ

خانوادهشوديم  دييتأ ABCA12 یهاجهش در  تشخ  یها.    ص يحامل، 

است.    ر يپذ جفت امكان  یاز پرزها  ی بردارنمونه  ا ي  وسنتزياز تولد با آمن  شيپ

، شامل حفظ تعادل  (NICU) ن نوزادا   یهادر بخش يتيحما ی هامراقبت

پيما نرم  یريشگيعات،  از  استفاده  عفونت،  با  کنندهاز  درمان  و  ها 

شده    مارانيب   يزندگ  تيفيموجب بهبود بقا و ک  ک،يستميس  یدهاينوئ يرت

 .است

قطع  با درمان  نبود  ژنت  رياخ  یها شرفتيپ  ،يوجود  و    يمولكول  کيدر 

فراهم کرده است. درک    مارانيب   ن ي ا  یبرا  یاتازه  ديام  ،ینوزاد  یهامراقبت

هدفمند   ی هاتوسعه درمان یراهگشا  پ،يو فنوت پ يژنوت ن يارتباط ب  قيدق

 خواهد بود. نده يدر آ يو ژن 

 

  ون يزاسيني؛ اختلالات کراتABCA؛ ژن  ئينكو يهارل  وزيكتيا  ها:کليدواژه 

  ص ي؛ تشخيكي؛ جهش ژنتي؛ سد پوستکيستميس  ی دهاينوئ ي؛ رتیمادرزاد

 . ش از تولديپ

 

 1404/ 18/09: تاريخ دريافت

 
1Harlequin Ichthyosis  
2Keratinization  
3Autosomal Recessive 
4Autosomal Recessive Congenital Ichthyoses  

 15/11/1404 تاريخ پذيرش:

ناطقي:  مسئول  ه نويسند* تحق  ؛محمدرضا  زا  قاتيمرکز  نابارور   ماني زنان،   ی و 

.  رانيتهران، ا  ران،يا  ي صارم، دانشگاه علوم پزشك  يفوق تخصص  مارستانيصارم، ب

صارم.   يفوق تخصص  مارستانيب  ج،يبس   داني، م 3آدرس: تهران، شهرک اکباتان، فاز  

 .02144670432. فكس: 02144670888. تلفن: .1396956111: يکد پست

 

 
 

 مقدمه 

  2ون يزاسينيکرات  دي نادر و شد  اري اختلال بس  کي(  HI)  1ئين كويهارل  كتيوزيا

  شدن ميو با ضخ  رسديبه ارث م  3صورت اتوزوم مغلوب پوست است که به

در نوزادان متولدشده همراه    يو شكست سد پوست  يشاخ  هي لا  د يشد   يليخ

بقا در ا  اگرچه.  [1]است اما    دکنندهامينا  اريبس  مارانيب   ني در گذشته  بود، 

  ی دهاينوئ يرت  يو معرف  يعفون   تي ري مد  ،ینوزاد  یهادر مراقبت  شرفتيپ

  ماران يب   ي در برخ  يآگهشيپ  ريزودهنگام سبب بهبود چشمگ   کيستميس

 .[1] شده است

به و  جامع  بررسي  مروری،  مقاله  اين  علتهدف  تعريف،  از  شناسي،  روز 

پيش و  درمان  تشخيص،  باليني،  است.  تظاهرات  هارليكوم  ايكتيوز  آگهي 

نقطه بتواند  مرور  اين  که  است  و  اميد  پژوهشگران  برای  شروعي  ی 

پوست و ژنتيک باشد تا دانش موجود را در جهت    مربوط مانند    متخصصان

 .بهبود تشخيص، مراقبت و کيفيت زندگي مبتلايان گسترش دهند

 

 تعریف

از گروه    دينادر و شد   اريبس  يكياختلال ژنت  کي  ئينكويهارل  كتيوزيا  یماريب 

زودرس    اري( است که با شروع بسARCI)  4پوست   ونيزاسينياختلالات کِرات

نما مفوق  يپوست  ی و  همراه  نوزادان  در  مميّز  اصلباشديالعاده  عامل    ي . 

( در ژن    6گوس ي مرکب هتروز  اي  گوسي )هوموز  5دوطرفه   ی هاجهش  ی ماريب 

ABCA12  ياست توليد  مسئول  ژن  اين  ل  نيپروتئ  ک.  از    ديپيحامل 

  يشاخ  هيبه لا   دهايپيانتقال ل  یکه برا   ATP-binding cassetteخانواده  

تشك ل  ليو  شد  یديپيسد  موارد  اکثر  است.  با  کيکلاس  HI)  دي لازم   )

-loss-of ی هاجهش. اندهمراه ABCA12حذف در   ا ي  خاتمه  یهاجهش

function  ژن    ردABCA12  اصلبه عامل  شناخته    ی ماريب   ني ا  يعنوان 

اشده وظ  ني اند؛  ل   فهيژن  انتقال  و  گرانول  دهايپيحمل   7ی لملِار  یهادر 

را بر عهده دارد و نقص آن منجر به اختلال در    درمياپ  یهاتسينويکرات

 .[2]گردديپوست م یديپيساختار و عملكرد سد ل

 

 علت شناسي: 

   ی درماتولوژ از ديدگاه

  ي فروپاش  کي  انگرينما   HIاست که    نيا   محوری  ، نكتهدرماتولوژی  ديد  از

شدن«.    نهي»مشكل کرات  ک يسد پوست است تا صرفاً    یِعملكرد-یساختار

5Bilateral mutations  
6Homozygous or compound heterozygous  
7Lamellar Granules  
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781  

ل  ABCA12فقدان    ا يکاهش   بار  کاهش  ناهنجار  یديپيباعث  در    یو 

مگرانول  ی لمِلار  یمورفولوژ نت  شود؛يها  و    یقشر  يچسبندگ  جهيدر 

غل  شاخي   هي لا  زساختارير صفحات  و  شده  پلكان   ظيمختل    ليتشك  يو 

  ن ياند که ا نشان داده  يكيژنت  یها و مدل  يشناس. مطالعات بافتگردديم

ترک تنها  نه  تغ  دهايپيل  بياختلال  فرا   دهد،يم  رييرا    ز يتما   نديبلكه 

ن   هاتينوسيکرات مانند    ييها نشانه  کنندهنييکه تب  کند،يدگرگون م  زيرا 

به درک   دگاه ي د  ن ي هاست. ااندام ي حرکت  ت ي و محدود  وم يلاب اک   ون،ياکتروپ

کمک    يني( با شدت بالtruncating vs missenseبهتر ارتباط نوع جهش )

 .[2]کنديم

 نئوناتولوژی   از ديدگاه

پيامدهای   به  سريعاً  ليپيدی  سد  تشكيل  در  ناتواني  نوزادان،  برای 

مي منجر  شديد    .شودسيستميک  رفتن  دست  از  سريع،  دهيدراسيون 

سد  الكتروليت طريق  از  ميكروبي  )نفوذ  ثانويه  عفونت  نرخ  افزايش  ها، 

ديده(، اختلال در تنظيم دمای مرکزی و در برخي موارد محدوديت  آسيب

.  سينه از جمله اين موارد استدليل سفتي قشری صورت و قفسه  تنفسي به

 فقدان عملكرد)  مولكولي  علت  که  معناست  بدان  اين نئوناتولوژی،  منظر  از

ABCA12)  فوری   های مراقبت  نيازمند   که   دارد  مستقيمي  باليني  ترجمه  

درمان  جهت  NICU در   و  پيشگيری  دما،  کنترل  هيدراسيون،  حفظ 

تغذيه حمايت  و  ت  ایعفونت،  است؛   نفسيو    شناسي علت  لذا  مناسب 

  زودهنگام  کاربرد.  کندمي  تعيين  را   باليني  مديريت  مستقيماً  مولكولي 

  و   شاخي  های پلاک  شكستنِ   به   موارد   برخي   در  سيستميک  رتينوئيدهای

  وضعيت  به   توجه  با   بايد  درماني تصميم  هرچند  است،  کرده  کمک  بقا   تسهيل

 .[5]شود   اتخاذ  جهش نوع   و نوزاد سيستميک

 

 ژنتيک  از ديدگاه 

مولكولي، ژنتيک  ديد  است   HIاز  مغلوب  اتوزومِ  بيماری  های  زوج  .يک 

برای تولد فرزند مبتلا    ٪25حامل هر کدام يک آلل معيوب دارند و ريسک  

  و ميتواند شامل   گسترده است ABCA12 هایوجود دارد. طيف جهش

ها نشان  دادهباشد.    9های منفردها و جهشحذف،  8دهنده خاتمه  هایجهش

جهشمي که  فنوتيپ     truncating هایدهد  با  اغلب  آلل  دو  هر  در 

شديد و  حالا  HI کلاسيک  هستند؛  -compound ت  مرتبط 

heterozygous   اي missense-rich تری  های ملايمممكن است فنوتيپ

مولكولي تشخيص  فنوتيپ(.  و  ژنوتيپ  بين  )پيوستگي  کنند   ايجاد 

(sequencing/NGS panel/ WES)   ارائه و  تشخيص  تأييد    ی برای 

 جنيني   تشخيص  يا  تولد   از   پيش  تشخيص  برای  نيز  و  ژنتيک،  یمشاوره

  نيز   اخير  هایگزارش.  است  ضروری  پرخطر  هایحاملگي  در  زودهنگام

اند که اهميت  و جداسازی فنوتيپي را توصيف کرده ه10ضعيف شد  موارد

 . [4]دهدژنوتيپي را نشان ميآناليز دقيق 

 

 

 

 
8Nonsense/Truncating  
9Missense  

 : بالينيتظاهرات 

ای« با  شكل يا »زرههای ضخيم، سپتوممتولد پوشيده از پلاک  نوزاد تازه

 (.1)شكل   [1]های عميق بين صفحات شاخي استشكاف

پلک  ونياکتروپ اکلاب )برگردان  دفورم  ی ها)لب  ون يها(،    یهايتيبرآمده(، 

داندام  يانقباض است  ممكن  تنفس/بلع  شدن  مختل  و  به  شود  دهي ها،   ،

  ی دما ميتنظ ه، ياختلال در تنفس، تغذ عبارتي اين نوزادان به شدت دچار  

از منظر    ی انكته؛  ميباشند  ونيدراسيو ده  دي شد  یهابدن و خطر عفونت

 (. 2)شكل  [1]بساير حائز اهميت است  ژهيو  یهاو مراقبت ی نئوناتولوژ

اختلال در    ون،يدراسيده  یبالا  سکي ر  ،ينقص سد پوست  ليدلههمچنين ب

 . [3]وجود دارددر اين نوزادان نيز  هي ثانو یهادما، و عفونت ميتنظ

در  پ اغلب  پا  و    شود، يم  دي شد  ي شدگميدچار ضخ  HIوست کف دست 

  ي بخش مهمتظاهرات    ني ها. ادر اندام  يحرکت  تي همراه با تورم و محدود

  ی الگو  گذرند،يم  نوزادی  که از دوره. در مبتلاياني  است  بيماری  پياز فنوت

و   ترميضخ  یهااسيبا مق  تيبه وضع  يممكن است از صفحات زره ينيبال

تغ  تميار ا  رييگسترده  وضع  يي نما  ر يتصو  ن ي کند.  از    تي از  عبور  از  پس 

  ی هاها )بازوها، پاها( که دچار پلاکاندام  ريتصاو (.  3)شكل  د استحا  ه مرحل

گاه  م،يضخ و  م  يتورم  نشان  هستند،  فقط    HI  ريتأث  دهنديانقباضات 

 دارد. ز ين  یعملكرد اين بيماری اثرات مخرب بلكه  ستين  يپوست

  دها يپيانتقال ل  یاسهيمقا  يكروسكوپيم  اي   کيشمات  ینما 4شكل شماره    

به   نشان م  است   HIدر پوست سالم و مبتلا  در پوست سالم    دهد يکه 

اما   فرستند،يم ي سلول ني ب  یرا به فضا یديپيل  یها محتواگرانول یلملِار

 .[2] مختل است نديفرا ني ا ABCA12علت نقص به  HIدر 

 

 
 

 .نكوئييهارل كتيوزياتظاهرات باليني  .1شکل 

 

 

10Attenuated  
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  ی ها يتيبرآمده(، دفورم  یها)لب  وني ها(، اکلاب)برگردان پلک  ونياکتروپ  .2شکل  

 ن.كوئييهارل كتيوزيادر  هااندام يانقباض

 

 
 ن.كوئييهارل كتيوزيپس از عبور از مرحله حاد ا تياز وضع يينما .3شکل 

 

 

 
در پوست سالم    دهايپيانتقال ل  یاسهي مقا  يكروسكوپيم  اي  کي شمات  ینما  .4شکل  

 ن.كوئييهارل كتيوزيابه و مبتلا 

 

 : تشخيص

تأييد   • است؛  تولد  بدو  در  و  باليني  معمولاً  اوليه  تشخيص 

انجام    ABCA12   های  يابي يا آناليز جهشمولكولي با توالي

 .[1]شودمي

نما  HIغالبا   • و شد  اريبس  ينيبال  یبا  نوزادان    دي مشخص  در 

متازه مشاهده    ، یازرهو    ميضخ  ی ها)پلاک  شود يمتولد 

  وم، ياکلاب   ون،ياکتروپ  ،يصفحات شاخ  ن يب   ق يعم  ی هاشكاف

مطرح    ی برا  يکاف  ينيبال  نهيها( که معا اندام  يحرکت  تي محدود

تشخ انجام    ع يسر   د يبا   هياول   ی هايبررس.  باشديم  صيکردن 

شرا چون  بحران   طيشوند  است  ممكن  باشد    ينوزاد 

 . [6] عفونت، تنفس مختل(  ون،يدراسي)دِه

  یهاسلول  اي سر    یمو   كولياز فول  mRNA  یريگنمونهبعضا   •

 . [6]به کار رفته است يكيژنت  زيآنال یبرا ز ين  يدرمياپ

حاملگي • روشدر  پرخطر،  تولد  های  از  پيش  تشخيصي  های 

توانند  )اولتراسونوگرافي هدفمند و بررسي ژنتيک جنيني( مي

 . [7]دنبه تشخيص زودهنگام کمک کن

حاملگ • والد   یهايدر  )مثلاً  فرزند    اي حامل    نيپرخطر  سابقه 

م سه  در    یبعدسه    اي   یبعددو    ياز سونوگراف  توانيمبتلا( 

  عات يمثل ضا   یعلائم ظاهر  ييشناسا  یبرا  یدوم باردارماهه  

جلو  ستيک  ليتشك  ن،يجن  يپوست ماچشم  یدر    ع ي ها، 

 . [5]ها استفاده کرداندام ت يمحدود پوئكو،يه کينوت يآم

جهش    یجستجو  يِكيآزمون ژنت  قياز طر   HI  صيتشخ  دييتا •

ژن   م  ABCA12در  دق  ني ا  شود؛ يانجام  راه    ني ترقيروش 

 . [8]است صيتشخ

آمن  نيهمچن • از  استفاده    ی پرزها  یبردارنمونه  اي   وسنتزيبا 

( ژنتCVSجفت  آزمون  سپس  و   ABCA12جهش    يكي( 

 . [9]زودهنگام وجود دارد صيامكان تشخ

ب  • به  يوپسيگرچه  معمولاً    HI  صيتشخ  یبرا  يي تنها پوست 

شدن   ميشامل ضخ ک ي ستولوژيه یهاافتهي  يول ست،ين   يکاف

ضخhyperkeratosis)  يشاخ  ه ي لا  د ي شد و  پاراکراتوز    م ي(، 

 . [8]گرانولار است  هي شدن لا
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 ي: افتراق یهاصيتشخ

به آن را در نظر گرفت    هيشب طيشرا  ري است سا ی، ضرورHI  صيتشخ در

مناسب افتراق  برخ  يتا  شود.  مهم  يانجام    يافتراق  یهاصيتشخ  نيتراز 

 :اند ازعبارت

• Lamellar Ichthyosis  وCongenital 

Ichthyosiform Erythroderma  (گروه از  دو   هر 

ARCI   ) کالود غشاء  با  تولد  بدو  در    اي   ونينيمعمولاً 

ول  ترودرم يار هستند،  نما  يهمراه  و  صفحات    یشدت 

 . [01]د را ندارن    HIيزره ميضخ

• Restrictive Dermopathy    بقا    ک ي اختلال نادر با 

است که ممكن است    دي شد  ي پوست  یهايژگيکوتاه و و 

 .[01]اشتباه شود  HIبا

• Netherton Syndrome  شامل Ichthyosis   همراه با

ا   يمنيمو و اختلال ا   يشكنندگ  HI رو از  نياست، از 

 .[11] ابدييافتراق م

• Sjögren–Larsson Syndrome  از  يبيترک 

Ichthyosisيكياختلالات متابول  ريو سا  يعصب  يجي، گ  

گسترده را نشان دهد،    یزي راست و ممكن است پوسته

 . [8]را ندارد  HIپياما فنوت

• Gaucher Disease   صورت  ممكن است به  دي نوع شد

کالود  و  ون«يني»کودک  با  اما  شود    ی هايژگيظاهر 

 .[21] است يمتفاوت کيستميس

 
 

 ویژگي های اصلي  بيماری 
یافته های 

 تشخيصي كليدی 
 HIتمايز از 

Lamellar 

Ichthyosis (LI) 

نوزاد با غشاء  

کالودينيون، 

- ایهای قهوهپوسته

اکستری ناز خ  

 جهش در ژن 

ALOX12B  يا   

TGM1  

های بدون پلاک

ضخيم زرهي و  

های شكاف

 عميق

Congenital 

Ichthyosiform 

Erythroderma 

(CIE) 

ريزی منتشر با  پوسته

تر اريترودرمي خفيف  

های  ژنجهش در  
ABCA12, 

NIPAL4, 

CERS3 

فاقد اکتروپيون  

شديد و  

محدوديت  

 حرکتي 

Restrictive 

Dermopathy 

(RD) 

پوست بسيار سفت  

و نازک، محدوديت  

 شديد حرکتي 

جهش در ژن  
ZMPSTE24 

پوست نازک و  

در   کشيده

پوست  مقابل 

 HI ضخيم در

Netherton 

Syndrome (NS) 

ريزی  پوسته

منتشر، موهای 

ششكننده، افزاي  

IgE  

نقص در ژن   
SPINK5 

وجود موهای 

بامبوی و آلرژی  

متمايزکننده 

 است

Sjögren–

Larsson 

Syndrome (SLS) 

ايكتيوز همراه با  

ماندگي ذهني  عقب

 و اسپاستيسيته 

جهش در ژن   

ALDH3A2 

عصبي درعلائم   

HI  وجود ندارد 

Gaucher  C1HbA

Disease type 2 

(neonatal form) 

پوست ضخيم،  

مانند، کالودينيون

همراه با نارسايي  

 عصبي

کاهش 

 گلوکوسربروزيداز 

اختلال  

سيستميک و  

عصبي مشخص  

 دارد 

 

 

 : درمان و مدیریت

مراقبت   • نشده؛  عمومي  هنوز  عمل  در  ژنتيكي  قطعي  درمان 

،  هاالكتروليتو    شامل حفظ مايعات  NICU حمايتي در بخش

)نرم پوست  از  مراقبت  دما،  پانسمانکنندهکنترل  های  ها، 

 .[1] محافظ(، و کنترل عفونت حياتي است

  (acitretin) مثلاً معرفي زودهنگام رتينوئيدهای سيستميک •

دهه بوده،  در  همراه  بيماران  بعضي  بقای  بهبود  با  اخير  های 

اگرچه پاسخ و خطرات بستگي به نوع جهش و شرايط باليني  

 .[1]دارد

 

 نتيجه گيری: 

نادرتر  يكي (Harlequin Ichthyosis) كوئين يهارل  كتيوزاي و    ني از 

ژنت  ني دتري شد دل  يكياختلالات  به  که  است  ژن  ليپوست  در   جهش 

ABCA12  ی ديپيسد ل ليدر تشك ی و منجر به نقص جد شود يم جاديا  

  د ي از علائم شد  یاموجب بروز مجموعه  ينقص مولكول  ني . اگردديپوست م

ضخ  ينيبال جمله  ا  شدن مياز  پوست،    ، يزره  یهاپلاک  جادي گسترده 

خطر عفونت و    شي ها و افزا اندام  يحرکت  تيمحدود  وم، ياکلاب   ون،ياکتروپ

 .شوديم ون يدراسيده

  ی هادر مراقبت  ر ياخ  ی هاشرفتيپ  ، یماريب   یجد  ار يبس  تيوجود ماه  با 

درمان  يكيژنت  صيتشخ  ،ینوزاد موجب    کيستميس  یدينوئ يرت  ی هاو 

  قيدق  يي شده است. شناسا   مارانيب   يزندگ  ت يفيبقا و ک  ر يچشمگ  ش يافزا 

با فنوت ABCA12 ژن  ی هانوع جهش بهبود    ،ينيبال  پيو ارتباط آن  در 

 .دارد يينقش بسزا   کيو مشاوره ژنت يمان در یهایاستراتژ

پس از تولد    يكيو ژنت  ينيبال  یهايبررس قيزودهنگام، چه از طر   صيتشخ

طر  از  چه  خانواده  شيپ  صيتشخ  قيو  در  تولد  اهم  یهااز    ت يپرخطر، 

 .دارد دياز بروز موارد جد   یريشگيو پ ريومدر کاهش مرگ یاژهيو

ماه  با به    ن ي ب   یاچندرشته  یهمكار  ،یمار يب   ني ا  ده يچيپ  تيتوجه 

ژنت نوزادان،  پوست،  مراقبت  کيمتخصصان  تا    یضرور  ژهي و  یهاو  است 

ارائه حما   یضمن  مس  يتيدرمان    ی برا  ديجد   يقاتيتحق  یرهايمؤثر، 

  مارانيب   ن ي ا  تي ري مد  یندهيگشوده شود. آ  ز يو هدفمند ن   ي ژن   یهادرمان

  ی هایو توسعه فناور  قيدق  ينيمراقبت بال   ،يمولكول  نشدا  قيدر گرو تلف

 خواهد بود. ی و داروساز کيدر ژنت ني نو

 

 ملاحضات اخلاقي

 است. اين مقاله مروری بوده و ملاحظات اخلاقي در بر نداشته  

 

 تعارض منافع 

 .وجود نداردي تعارض منافع چگونهيمطالعه ه ني ا در

 

 ي مال منابع

  صارم  یمان و ناباروري زنان، زا  قاتين طرح توسط مرکز تحقي ا  یهانهيهز

 ده است. يگرد نيمأت
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