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  بيماري هاي ارثي استخوانها 

علم ژنيك قلب زيست شناسي مي باشد و مهمترين رشته حيـاتي را تشـكيل مـي دهـد كـه      

  .پيشرفت فوق العاده و غير قابل تصوري در سالهاي اخير نموده است 

بيماري ارثي شناخته شده اسـت كـه در هـيچ رشـته پزشـكي وسـعت       1150امروزه قريب به 

  .باشد بيماريها بدين گونه نمي 

درصد در تمـام تولـد هـاي زنـده را      5تا  2شيوع بيماريهاي ژنتيك و اختلالات مادر زادي 

نيمـي از  درصـد پـذيرش بيمارسـتاني و در حـدود     30مي دهد اين بيماريهـا تـا حـدود     ننشا

كودكان را در كشور هـاي پيشـرفته بخـود اختصـاص داده اسـت هنـوز در        يمرگ وميرها

هزار كودك به جمع معلولان افزوده مي شود و هـر روز   25سال بسيار ي از نقاط جهان هر 

كودك بـه سـبب بيماريهـاي     8سال جان مي سپارند و در هر دقيقه  5هزار كودك زير  40

ميليون تـن   550قابل پيشگيري معلول مي شوند اين چنين است كه جمعيت معلول جهان از 

  . مي گذرد 

وبه عبارت ديگر 
10

رشـته  . در صد ساكنين كره خاكي با انواع ناتوانيها دست به گريباننـد   1

سال است كه وارد رشـته پزشـكي شـده اسـت و ارزش خـود را ثابـت        100ژنتيك بيش ار 

  .كرده است 
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معلومـات و قـوانين ژنتيكـي روش انتشـار و انتقـال امـراض ارثـي وتـا          به توسطو ما امروزه 

  .ي آنها را مي شناسيم حدودي درمان و پيشگيري و پيشگوئ

عقـب مانـده    –تا چهل هزار كودك عقب مانده ذهني معلـول    35در كشور ايران هر سال 

گويايي و بسائي و غيـره    –بينايي  –شنوايي  –ناسازگار با دشواري  –آهسته گام  –جسمي 

  .بدنيا مي آيند 

مادر را شناخت بهمين  پدري يا) كرو موزومي  اژني ي(امروزه مي توان بخوبي مبناي انتشار 

پس پدر و . ترتيب سرطانهاي ارثي يا امراض عصبي و غيره رامي توان راحت تشخيص داد 

ميـر و   زيـادي سـن مـادر در مـرگ و    . هم در ايجاد عوارض ژنتيكي مؤثر مـي باشـند   مادر 

 –كـاهش وزن   –زايمانهـاي دو قلـو    –ايجاد فرزنـدان ناهنجـار بخـوبي ثابـت شـده اسـت       

تنگـي مـري و    –ي پيچيـده  پاهـا  –اختلال استخواني  –قد كوتاه  –و موزومي جابجائي كر

  :كوتاه شدن اعضاي بدن مثل دست و پا درمادران مسن شايع تر مي باشد و اما 

ايجاد مراكز مشاوره و درمانگاههاي تخصصي مجاني فراهم كردن مراكز تحقيقات ژنتيكي 

  .مينه بسيار بسيار سودمند باشد زاند در اين با وسايل امروزي در كاهش افراد ناهنجار ميتو

  .........................بيماريهاي ارثي استخوانها .................... 
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پرتـو   –اينگونه بيماريها ممكن است به تنهائي باشـد يـا همـراه علائـم ديگـر همـراه باشـند        

رد كـه مـا بـه طـور     آزمونهاي آنزيمي و بيو شيميايي  در تشخيص آنها اهميـت دا  –نگاري 

  .همراه است ) اكتو درمي و مزان شيمي ( خلاصه اختلالات استخواني ارثي اختلال بافت 

كه در آن استخواني شدن استخوانهاي آهيانـه  ) رقوه اي جمجمه اي ت( دو و كرانيال يا كلي 

جـود  جاندانه ها كه در اين بيماري اغلب بر آمدگي  استخواني پيشاني مو. نا چيز مي باشند 

  .مي باشد و به علاوه استخوان ترقوه وجود ندارد يا رشد آن ناقص است 

و اسـتخواني شـدن   . ه مـي باشـند   ن نوع بيماريها معمولاً سينه باريك و دنـده هـا كوتـا   يدر ا

  .دارد) ارث بارز ( سينه كامل نمي باشد اختلال استخوانهاي دست  جناغ

در طول استخوانهاي بلند بيشـتر مشـاهده مـي    ريها اين گونه بيما............ استخوانهاي خطي 

  .و ارث بارز دارد علائم بيماري چنين مي باشد  گردد 

قاعـده فـك  تحتـاني و كـاهش      –كدورت يا غلظت اسـتخواني در جمجمـه    –بزرگ  سر

ايـن  ) ي فيـز ديسـپلازي اپي ( –رشد سينوسهاي صورت و كري و خميـدگي سـتون فقـرات    

 –مـچ پـا    –اپي فيزهاي مبتلا بر حسب وفور شـامل شـانه   . دارد بيماري ارث بارز اتوزومي 

و آرنج مي باشد و سر استخوانهاي زير ظاهر مي گردد و تكه تكـه و   –مچ دست  –زانوها 

ايـن  ) نوع ماكوزيك كه نهفته اتوزمي مـي باشـد   .( مسطح همراه ورم مفصلي مزاحم است 
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و كوتـاهي اسـتخوانها ي    –موهاي كم  –بيماري با كوتاهي قد و كوتاهي دست و پاگردن 

  .اندامها مي باشد كه در زانو ولگن شديدتر است 

تنه طبيعـي دسـت و پـا    ( اين بيماري با كوتاهي قد  نامتناسب همراه است = آكندرو پلازي 

  .اسيون است تبيشتر موارد اين بيماري مربوط به مو. كه ارث بارز دارد ) كوتاه 

ريشـه بينـي   و پهـن  ، ه هـا  شـان  –ه بيماريها اغلـب لولـه اي شـكل    قفسه سينه در بروز اينگون

در ضـمن خميـدگي   . پيشاني برجسته فك بالا كوچك و پاييني جلو آمده است  –فرورفته 

ستون فقرات كاهش رشد پايه هاي مهره هاي خلفي سبب تنگي مجـردي اعصـاب تحتـاني    

  .مي شود 

د كه باعث مـرگ زود رس مـي   مي دارارث نهفته اتو زو) سينه خفگان آور ( يس پلازي د

ه سينه به شكل نـاقوس بـوده و دنـده هـا كوچـك مـي باشـند و ارتفـاع اسـتخوان          شود قضي

  .ره كم است انگشتان اضافي و گاهي شكاف كام ملاحضه مي شود صخا

رودرومال كه اين بيماري با كوتاهي انـدام  . يا ديس پلازي كند) ريولر كمرض ايس وان ( 

قفسه سينه باريك و نقايص مادرزاد مثـل   –جور و موهاي ناناخني و دندان  انگشتان اختلال

  .در رفتگي سر استخوان و دنده ها كوتاه همراه مي باشد 

در پرتو نگـاري علائـم مشـابه راشـي تيسـم دارد در نـوع كشـنده نقـص         = وفس فاتازي پهي

  . كوتاهي پا و قامت است –استخواني بصورت بيد خوردگي تمام استخوانها 
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اين بيماري داراي ارث بارز با رقت مهره هاي فقـرات اسـت در ايـن نـوع     = آكرواس توليز 

همـراه رقـت اسـتخوان و    : نـوع اصـلي دارد    4بيماريها اسـتخوان زائـي نـاقص مـي باشـد و      

سفيده چشم آبي رنگ و كـاهش شـنوايي در افـراد     –شكنندگي و كماني شدن استخوانها 

ثرت آن مي باشد و ارث بارز دارد و ك
30

هزارم مـي باشـد گـاهي شـلي مفاصـل و شـدت       1

شكنندگي خود به خود در دروان بلوغ و كدورت دنـداني وكمـاني شـدن اسـتخوان ران و     

  .مرگ مي گرددتغيير شكل استخوانهاي پا ديده مي شود كه سبب 

وپلي بــاري موكــيــك بــا ســر ي  از بيماريهــايي متابولتعــداد) لي ســاكاري روزهــا موكــوپ( 

ساكاريدها و جود دارند كه درجملگي آنها اختلال اسـتخواني ديـده مـي شـود و بصـورت      

مثـل هـور لريـا     –بازر  نهفته و وابسته به جنس منتقل مي شوند كـه شـش گانـه مـي باشـند      

نشـانگان شـي و مـارتولامي مـي      –سان في ليپو موركيو  –نشانگان  هورلر  –گرگو ئيليسم 

ه قامت كوتاه نيكدورت قر –اختلال چهره  –استخواني مهره اي  تلااختلا باشد كه غير از

  .و خميده عظم لثه و غيره در آنها ملاحضه مي شود

اين يك بيماري مرگبـار شـير خـواران مـي باشـد كـه        –يا اختلال غضروفي =  زآكندروژن 

مي  – شكم بزرگ چاق –تأخير تكامل اندامها  –سر بزرگ و بد شكل  –بيماري به شكل 

  باشد كه دو نوع ديگر نيز ظاهر مي گردد مثل اختلال غضروفي و كوتاهي كمر 
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و ژنتيـك  )  DNA(امـروزه بهتـرين وسـيله تشـخيص بسـياري از بيماريهـا بررسـي        : پايان  

  .مولكولي است 

  .يا عفو نتهاي ويروسي و ميكروبي ين ببوميو گل) CF( زكيسه اي برمانند تشخيص في

ل مـي كننـد كـه    م ـحنشـانه اي  هستند كه ژن بيماري زا را بـدون داشـتن   ناقلان ژن افرادي 

برخي از اين افراد ممكن است علائم سبك عارضه را نشان بدهندكه بايد با مشاوره ژنتيك 

  .براي حل دشواريها از بابت تشخيص بيماريها اقدام كنند 

من را بـه مطالعـه   زماسكلتي و امراض  –بايد با مشاوره ژنتيك ناهنجاريهاي عصبي و رواني 

  .و بررسي نشست تا ناخواسته سبب رواج بيماريهاي مادرزادي نباشيم

. براي بيماريهاي گردني و ستون فقرات مي توان نرمش بدن فيزيوتراپي سبك را انجـام داد 

اما براي كوتاهي دسـت و پـا و گـردن و انگشـتان نمـي شـود كـاري كـرد كـه بهتـرين راه           

  .ميلي و آزمايش ژنتيك قبل از ازدواج مي باشدجلوگيري از ازدواج هاي فا

  

  :منابع تحقيق از كتاب 

  رانتشارات چه –دكتر محمد علي مولوي : تأليف  -بيماريهاي شايع ارثي و مادرزادي 


