
آپرتسندرم

این. باشدمی) آکروسفالوسینداکتیلی(پاهاوهادستصورت،جمجمه،ناهنجاريبامادرزاديژنتیکیاختلالیکآپرت،سندرم
پزشکتوسط1906سالدرباراولینآپرت،سندرم. کنندمیبنديطبقهنیز) حلق(برونشیقوسسندرمعنوانبهرابیماري

آنناموداشتوجودبیماريایننیزباستانهايگذشتهدرالبتهگردید،گزارشآپرتچالرزیوجیندکترنامبهفرانسوي
شدنبافتهمعنايبهسینداکتیلیوسرمعنايبهسفالوواوجمعنايبهباستانیونانزباندرآکرو. بودآکروسفالوسینداکتیلی

فرگشتجهتانتخابیصورتبهپاودستهايسلولهمبندهايبافتشناسی،جنینعلمدر. استهمدیگربهپاودستانگشتان
استعدادکههاییجنیندراماشوند،میسلولیفیزیولوزیکمرگهمانیاآپوپتوزیسدچارطبیعی،فرمداشتنوپاودستصحیح
همدیگربهپاودستانگشتانهايبافتدلیلهمینبهودهدنمیرخمزبورهايسلولدرآپوپتوزیسدارند،راآپرتسندرم

.مانندمیچسبیده

جراحیاعمالباالبته. شوندمی) صورتهاياستخوانوجمجمهشدنقوز(کرانیوسینوستوزیسدچارآپرت،سندرمبهمبتلاافراد
.کردفراهمجمجمهطبیعیفرمبرايمناسبیرشدالگويتوانمیویژه،) بخیه(ترومايهاينخازاستفادهوجمجمهدر

تولد160000در1بیمارياینشیوعکهشودمیزدهتخمینواستمتفاوتمختلف،هايجمعیتبیندرآپرتسندرمفرکانس
.باشدتولد200000در1یا

:آپرتسندرمبالینیهاينشانهوعلائم

دهدمیرخقطعاًآپرتسندرمدرکرانیوسینوستوزیس. دهدمینشانراآکروسفالوسینداکتیلیاثراتآشکارترینجمجمهناهنجاري
گسترشورشدحالدرهنوزکودكمغزکههرچندیابد،میفرگشتکودك،ارگانیکرشدازترسریعخیلیجمجمهآندرکه

بههوشیاريمیزانکمبودهمچنیناست،آپرتسندرمهاينشانهدیگرازجمجمهپشتبودنصافوبرجستهپیشانی. است
زده،بیروندهاناززبانوبازدهانحدقه،ازبرآمدهچشمانصورت،هاياستخوانناقصرشدذهنی،ماندگیعقبعبارتی
آشکارهاينشانهازپاودستانگشتانچسبیدنبهموهادندانبدریختیوهادندانناقصفرگشتجلو،بهبرجستههايگوش

.باشندمینیزآپرتسندرم

سندرممبتلایاندرهادستفرمهايناهنجارياماهستند؛مشتركباهمآکروسفالوسینداکتیلیدرآپرتسندرممبتلایانهمه
:استمشتركویژگیچهاردهندهنشانهمیشهآپرت،

شعاعیانحرافباکوتاهشستانگشت. 1



داشتنمانندحلقهفرمواشارهانگشتچسبیدگیبهم.2

پاودستانگشتانتماممیانچسبندگی. 3

هادستچهارمفضايدرسادهچسبندگی. 4

.باشدمتغیراستممکناشارهانگشتتاشستانگشتبینفضايازبدشکلی

آپرتسندرممولکولیژنتیک

سندرمموارداز%70حدود. کندمیپیرويغالباتوزومالتوارثیالگويازکهاستمادرزاديژنتیکیاختلالیکآپرت،سندرم
پروتئینسنتز755موقعیتدرگوانینبجايسیتوزیننوکلئوتیدجابجاییبهمنجرکهاستFGFR2ژندرجهشدلیلبهآپرت،

اینکهدهدمینشانزمینهایندرمطالعاتعبارتیبهاست؛مرداندرخاصجهشکانونیکفرآیند،این. شودمیفیبروبلاست
درمطالعات. یابدمیافزایشنیزپدرسنافزایشباآپرت،بیماريشدتبروز. دهدمیرخپدريآللمنشأدراغلبژنتیکیجهش
.هستندخوداسپرممحتوايدرFGFR2ژنجهشدارايآپرتسندرماستعدادبامسنمردانکهدهدمینشاناسپرم،آنالیز

دارندهنگهوآپوپتوزیسفرآیندسرکوب،مسئولواستمستقر10q26صورتبه10شمارهکروموزومبلندبازويدرFGFR2ژن
.استانگشتیبینمزانشیم

:آپرتسندرمدرمانیمسیرهاي

صحیحتکاملبراينیزهادندانجراحی. استضروريامريارگانیک،صورتبهمغزکاملرشدوجمجمهطبیعیفرمبرايجراحی
. نداردوجودآپرتسندرمدرپاودستانگشتانچسبندگیبراياستاندارديدرمانهیچحاضرحالدر. استموردنیازطبیعیو

وخانوادهتشویق. فرابگیردراخودشپايودستازبهینهاستفادههايقابلیتوهاروشبیماریششدتبهبستهبایستیبیمارهر
وشودمیناامیدسریعخیلیبیمارانسانچراکهاستاهمیتحائزبسیاربیماراناینپاهايوهادستعملکردبهبودبرايدوستان

بیمارانیچنینبهتوجهیبیعدمهمچنینوهمدرديحسوحمایتاماخاص،بیمارانبرايتدریجیمرگیعنیحالتاین
.باشدهاآنبرايامیدوارکنندهبسیارتواندمی
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