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اول فصل

و صورت دسته بندي سندرم هاي سر

در آمد
ودرسـتشناسـايي هـا هـايسـندرم پنارسـايي و گروه براي كودك، ايين،مادر زادي در سنين و مادر دارايپزشكيپدر
آسبب شناسي، ، اطلاعات لازم براي تعيينويژهتشـخيص زود هنگام سندرم هاي.اسـتاهميـت و درمان ن را پيش آگهي

گـذارددراختـيار متخص مـي و تدارك درمان مؤثرچگونگي ناراحتيوعلتدرك .صـان . است بايستهبراي آماده كردن

و .استبايستهمادرزادينارسايي هايبراي رسيدن به اين دركو انجام درمان موثر، آگاهي از نشانه هاي سندرم ها

و و علامادرزادي داراي نشانهناراحتي هايسـندرم ها و با دسته بنديبودهاز آنها مشتركشماريكه،مي هستنديها
،  آن ي ويژگي هايهـا هدف اين نيست كه يك پزشك، البته.رسيدپايانيتر به تشخيصمي توان سريع، مشتركبر پايه

و سـندرم كـامل تشـخيص دهد، بلكه هدف اين است كهنارسـاييبـتواند طـور بـه  به وجود يك ،ه هااين نشانديدن با ،را
و كودكوناراحتي و مادرپي برده و كامپدر . ارجاع دهدل تر به متخصص مربوطهرا براي ارزيابي بيشتر

،  ايـنبرگـزيدنهـدف از و ارايهاي ناحيهترين سندرمگـرد آوري منظمي از شايعمجموعـه و گردن ي سر  مهميه
.ها بوده استدر تشخيص اين ناهنجاريبراي آساني،ياتي با حذف جز ،آنهاويژگي هاي بالينيترين

و گردنرم هايسنداين كتابدر :سي مي شوند از چند جنبه برر ، سر

يمعرفي.١ و جداگانه و هر سندرم  دنداني، -فكيدستگاهآن بر روياثرات بيان ويژگي هاي باليني

افتراقي سندرم ها.٢ تشخيص
دندانپزشكدانشجويان دندانپزشكي،كهاميد آن و ديدنوشتار ، اينبررسيضمن، و همكاران تر نسبت كامليبينش

هـايبـه و-فكـيناراحتـي وانساناين گروه ازديگـر نارسـايي هايدندانـي براي از ميان بردن ناهنجاري هايها پيدا كرده
. كنند با آگاهي بيشتر اقدام ،آنهادرمان پذير

و صورتدسته بندي سندرم هاي سر
نـامگذاريشـخيصت بـيماري ناهـنجارييـكو و باعثاست، اين نكتهيبـيان كنند،و كه آن موقعيت تعريف شده است

و حـس امنيت در بيمار و مادرايجـاد  تا با در نظر گرفتن يك وضعيت مشترك، تلاش شده است،در اينجا.مي گرددپدر
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بكردهبنديدستهاز سندرم ها، آنها راميان شماريدر .)١(شودبه آنهاآساني دستيابياعثتا

تـين يدر نتيج. است در استخوان سازي غضروفينارسايي.اندقرار گرفتهناهنجاريهايـي كه در نظرگـروه ازنخس ،ناهنجاري اينه

و سينكندروزهاي قاعد اپي فيزيال سـازي غضـروفي در غضروف هاي تـخوان وروبرو با اشكال ، جمجمههياس ييراتي در تغسببشده
مـيشـودچهـره يـماران ب قـد ايـن  كوتولگي-٣ ون كرولد ،- اليس سندرم-٢ اكندروپلازي ،-١: ، عبارت هستندايـن سندرم ها.و

 كندرو ديسپلاژيا پانكتاتا-٥.دياستروفيك كوتولگي-٤تاناتوفوريك ؛

ك سـندرم ها، آنهايي هستند گـروه از و چشمي ديده ميناهنجاري هاي مهره اياه با تغيير شكل همره، در آنها،دوميـن
؛ سندرم گلدن هار-٣برگ ،  سندرم واردن-٢ سندرم تريچركولين ،  -١ :ت هستند از عبار،سندرم هاي اين گروه.شـود

.رابينناهنجاري-٤

و گو خواهد شد ،سندرم بك ويدديگـر ، ازدر فصـل يكه مشخصگفت و بزرگ حالت ژيگانتناهنجاري، اينه يسم
.اندام هاستبودن

هـاي شـوند، مواردي هستند، ديگـرنمونـه اي از ناهـنجاري مـي  زود بسته شدن يك يا،كه در آنها ،كه در نظـر گرفـته

مـي دهـدجمجمـهاز درزهـايشـماري كه ، اين افراد ايجاد مي شودهي تغييراتـي در چهر،بـر اثـر وجـود ايـن حالـت.رخ
-٤ سندرم كارپنتر، -٣ سندرم فيفر ، -٢ سندرم اپرت،  -١: ازت هستند عبار، اين سندرم ها. كندتشخيص آنها را ساده مي

و-٥سندرم كروزون  باردت بيدل– سندرم لارنس مون-٦آکروسفالوپلي سين داکيتلي
ديس اوستوز،  پيکنو-٢ استئوپتروز ، -١:مانند.در فصلي ديگر از سندرم هاي با تغيير شکل استخواني صحبت مي شود

و کرانيال ، -٣ و-٤ ديسپلازي کليد  استئوديسپلاستي-٥ سندرم لارسن
هـايدر گروهـ سـندرم سـاز درناهـنجاري، ديگـر از و  درناهنجارياثردر.شود ميديدهموكوپلي ساكاريدسـوخت

و مـواد،سـازسـوخت ه.و باعث تغييرات اسكلتي مي شوندگـرد آمدهسـلولدروندرايـن  عبارت،اي اين گروهسندرم

 سندرم مولتي-٦، وي سندرم مورك-٥، سندرم سان فيليپو-٤ سندرم هانتر، -٣ سندرم شاي،-٢ سندرم هورلر، -١: ازهستند

و نئوپلازي ،   آتروفي همي فاشيال-٧پل هامارتوما

مـيديگـر ناهـنجاري هايـي،از بـر روينـتواكـه و باعـث-فكـيدسـتگاهند كـرده ناهنجاري هايتغييراتي شوند، دندانـي اثـر
گـرو.كروموزومـي هسـتند سـندرممـيه، از ايـن -١٣،٤ تريزومي-٣ ،٨ تريزومي-٢ ،١٨ تريزومي-١:هاي زير را نام بردتـوان

و-٩ ،-18qسـندرم-٨ ،-13qسـندرم-٧ ،-5pسـندرم-٦ ،-4pسـندرم-٥سـندرم داون ، . سندرم كلاين فلتر-١٠ سندرم ترنر

يك سمت بدن را، نظر قرار مي گيرند،آنهايي هستنددر كه،سـندرم هاي ديگر و باعث ايجاد تغييراتيكردهدرگيركه تنها
و يدر سر و-١: از هستند عبارت،سندرم هاي اين گروه.بيمار مي گردندچهره . سندرم سيلور-٢ همي هيپرتروفي

هـا هستند سـندرم وديده عروقيناهنجاري هاي، كه در آنها،گروهـي از رخ تغييرات استخواني نيز،بر آنافزونشده
هـا.مـي دهـد سـندرم  سندرم-٣و وبر– ترنوني–سـندرم كليپل-٢، وبـر–سـندرم اسـترج-١: ازت هسـتندعـبار،ايـن

 رزنتال–ملکرسون

هـاشـماريدر سـندرم در استخواننارسايي، ناهنجارياثر اين كه در، در بافت همبندي روي مي دهدناهـنجاري،از
و-١: مي توان موارد زير را نام برد،از اين سندرم ها.ديده مي شودسازي نيز .پرفكتايمانز استئوژ-٢ سندرم مارفان

و تغييرات اسكلتي شوندنارساييكه مي توانند باعث ايجاد،ها موادي هستندتـراتوژن  مي،اهتراتوژنايناز. در جنين
و دايلانتين .در جنين مي گردندنارسايي هاييكه باعث ايجادكرد،  اشاره)هيدانتيون (توان به الكل

گـروه ديگـر از سندرم ها و پيري زودرسويژگي هايي مي توان،در  در اثر زود از دست رفتن موها،چون كوتاهي قد
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كـرد ،استريف– سندرم هالرمن-٢ پروجريا ، -١:هستندد زيرمـوار،آنهـانمونـه اي از.و چربـي زيـر مخاطـي را مشـاهده

. سندرم ريجر-٤و تامسون– سندرم روتموند-٣

نـيز هـاي ديگـر بر اين مشخصه، افزون.شودديده ميآشكارا، كوتاهي قد، كه در آنها،نظـر قرار گرفته انددرسـندرم
و يتغييراتي نيز در سر ي كه در،مي شودديدهاين بيمارانچهره سندرم هاي اين. استاهميتداراي،دندانپزشكيزمينه

د-٣سندرم هيپركلسمي كودكي ،-٢ سندرم نونان ،  -١: از هستند عبارت،گروه .تاي بي- رابين اشتاين–٤ولانژ ، سندرم

تـودرمال ، نمونـه اي از بيماري هاي مادرزادي است ، كه در آن نارسايي يكي پـلازي اك ا شماري از ساختمان هاي اكتودرمالديس
و سبب ايجاد دشواري هايي براي بيمار مي گردد.ديده مي شود .در اين سندرم ، دندان ها نيز درگير شده

در اينجا ، به طور خلاصه ، شماري از. شكاف لبو كام است،شايع ترين ناهنجاري مادرزادي ، كه پس از پا چماقي ديده مي شود
م .عرفي مي گردند ، كه در آنها شكاف ديده مي شودسندرم ها

:اين سندرم ها عبارت هستند.و در پايان چند سندرم ديگر معرفي مي گردند ، كه در زمينهي دندان پزشكي داراي اهميت هستند

ي صورت(همي فاشيال آتروفي.١ )آتروفي نيمه

نورو فيبرو ماتوز.٢
سندرم موبيوس.٣
ديستروفي عضلا ني.٤
مور بدخيم سلولهاي بنيادي خال مانندسندرم تو.٥
)تالاسمي(كم خوني كولي.٦

دانلوس-سندرم اهلر.٧
ديسپلازي فرونتومتافيزيال.٨
لوئودنتواسئوسآديسپلازي.٩
سندرم رودرفورد.١٠
سندرم کراس.١١
و فاشيال ديسمورفيك.١٢ سندرم هولوپروزنسفالي
مك كيون.١٣ لبرايتآ-سندرم
سندرم سوتوز.١٤
اکروديس استوز.١٥
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دوم فصل

كوتولگي همراه با اندام هاي كوتاه

كوتولگي همراه با اندام هاي كوتاه

اين بيماري ها.در اين فصل ، بيماري هايي بررسي مي شوند ، كه داراي ويژگي كوتولگي همراه با اندام هاي كوتاه هستند
:شامل موارد زير هستند

1اكندروپلازي.١

 ون كرولد–سندرم اليس.٢
2

3كوتولگي تاناتوفوريك.٣

4كوتولگي دياستروفيك.٤

5كندروديسپلاژيا پانكتاتا.٥

و صورت بيان شده ي دو بيماري آخر، كه شيوع كمتر دارند ، تنها ويژگي باليني اصلي سر كـه ، دربـاره گفتنـي اسـت
.است

اكندروپلازي

اصلي ويژگي هاي باليني

xكوتولگي همراه با اندام هاي كوتاه

xسر بزرگ

) ١ Achondroplasia .

) ٢ Ellis – Van  Creveld  Syndrome .

) ٣ natophoric  Dwarfism .

) ٤ strophic  Dwarfism .

) ٥ ndrodysplasia  Punctata .



٩
ا ندام هاي كوتاهكوتولگي همراه با

xتان سه انگشتيدس

xباريك شدن مجراي نخاعي
و گونـه اي شايع از ديستروفي غضروف است، كه به صورت اتوزومال غالب انتقال مـادرزادي اكـندروپلازي، بـيماري

در اين بيماري، تشكيل استخوان اندوكندرال اثر مي پذيرد، اما.افزايش سن پدر مي تواند در ايجاد آن مؤثر باشد.مـييـابد
ر ) .٢و١(اكندروپلازي، در زمان تولد تشخيص داده مي شود.وي استخوان سازي پريوستيال اثر نداردبر

نماي باليني
و در نتيجه، دست ها.كوتاهي اندام ها ، يكي از ويژگي هاي كلي بيماري است و ضخيم شده استخوان هاي توبولار كوتاه

و كوتـاه هسـتند و ران نسبت به استخوان هاي انگشتان مشخص ترايـن كوتاه شدگي در.و پاهـا خمـيده استخوان هاي بازو
و لگن خميده ، راه رفتن بيمار همانند اردك است.اسـت و ضعف ماهيچه اي ، به اين.به علت پاهاي كوتاه شلي رباط ها

كـند مـي و چهارم ، شكاف مثلثي شكل.حالـت كمـك و در ميان انگشتان سوم و زبر هستند هـا كوتاه ي هست ، كهدسـت
سه انگشت، شامل.انگشتان نمي توانند در يك موقعيت موازي قرار گيرند.باعـث ايجـاد حالت دست سه انگشتي مي شود

و پنجم هستند و انگشتان چهارم و سوم ) .١(انگشت شست ، انگشتان دوم

                     ، . مجراي نخاعي باريك مي شوددر ناحـيهي كمـر، بـه علـت پارگي ديسك ميان مهره اي يا تغيير شكل تنهي مهرهها

و كرختي در پاها مي كند و بيمار احساس خستگي ممكن است.ايـن حالـت ، باعث ايجاد فشار بر روي طناب نخاعي شده
بـه پادرد دچار شود شـب ي كمر به سمت جلو.بـيمار در قـوز در.ديده مي شود1افزايش خميدگي ستون فقرات در ناحيه

س ي و كمرـناحـيه و ممكن است در دوران بلوغ نيز ديده مي شود2ينه نـوزادي شايـع اسـت ).٣( در

م و مخروطي شكل استيانيدر دسـتان ، بند انگشت  مهره ها، از مهره هاي سينه تافاصله بين.و پروگزيمال كوتاه، پهن
كـاهش يافـته، كه اين عكس حالت طبيعي است و انتهايي.اسـتخوان خاجـي و. گرد دارنددنده ها كوتاه شده لگن كوتاه

و گردن استخوان ران، نيز كوتاه است 3شكاف هاي سياتيك بزرگ.پهن

.)١و٣( آشكارا باريكو عميق هستند،

و كلفت هستند،هاي درازاستخوان. هستنددر اكندوپلازي كمك كننده هاي پرتو نگارييافته و"نمايو كوتاه گوي
و متافيري"هحفر ) .١( شود ميديدهاپي فيز

بـيماران 4سوراخ بزرگتنگي به علت،هيدروسفالوس.دي گونـاگون از دشـواري هاي عصبي هستن داراي انواعـ، ايـن

شـودديـده بـيماران.مـي  داراي هوش،  بزرگو همهياين افراد داراي شكم. بينايي وجود داردناهـنجاري هاي،در ايـن
) .٤(طبيعي هستند

و صورتويژگي هاي سر
كـاملاً مشـخص اسـت بـيماران صـورت ايـن و شـكل حالـتجمجمـه.سـر هايهـاي استخوانغضـروف. داردمربعـي

ي قاعد،در اين افراد.شوندو استخواني نمينكرده رشد)اسفنوئيد(ايپروانهو)اتموئيد(غربالـي وطبيعيجمجمهجلوييه

) ١ Lumbar Lordosis .

) ٢ Thoracolumbar  Kyphosis .

) ٣ Greater Siatic Notches .

) ٤ Foramen Magnum.
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قـاعد يطـول  پروانهبيشتر از سينكندروز)اسفنواكسيپيتال( اي ـ پس سريپروانهدرگيري سينكندروز.كوتاه استپشتيه
رخداد ، با وجود اين دو. رشد طبيعي داردهاي غشايي جمجمه استخوانهم چنين ، .است)اسـفنواتموئيدال(اي ـ غربالـي

و برجستگي پيشانينارساييوناهنجاريبه علت. مي شودديدهبرجستگي پيشاني ف، صورت مياني رورفتگي بيني نيز حالت
، اما ازرشد منديبل.ايجـاد مي شود وطبيعي  باعث، در نتيجه. كاسته مي شودصورت مياني پشتي-جلوييرشد عمودي

و كاهش ارتفاع استكاذب فك)پروگناتيسم( جلوزدگياين يك حالت .شود صورت ميپايينيجلـو قرار گرفتن چانه
سـه، بيناهـنجاري دندانـي. و انواعبخش جلويي در1 افقي معكوسهمپوشانيوي جلويي نظمي دنداني در ناحيهكـلاس

) .٦و٥) (٢-١شكل( مي شودديدهكراس بايت در اين بيماران

و اکلوژن کلاس سه توجه شود۲-۱شکل پروگناتيسم منديبل .اکندورپلازي به نقص صورت مياني،

Onoderaو راه هوايي بالايي)استنوز(صورت در آکندروپلازي مي تواند شامل تنگي اشـاره مي کند که مورفوژي سر
و افزايش ارتفاع صورت باشد که مي تواند منجر به خر ، چانـه اي با موقعيت عقب قرار گرفته ، افزايش زاوية پلان منديبولار

)۷. (و پفو يا آپنه در هنگام خواب شود

) ١ eriors Reverse Overjet .
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ا ندام هاي كوتاهكوتولگي همراه با

تشخيص افتراقي

٢٤ در، اين بيماران بيشتر. استشديدتر از اكندروپلازيهمانند بوده ، اما يافته ها كاملاً:ريككوتولگي تاناتوفو.١

و هيدروسفالوس.ميرندمينخست زندگي، ساعت ) .١(شود ميديدههنگام تولد، به سر بزرگ است

و پاي چماق، در اين بيماران:كوتولگي دياستروفيك.٢ ) .١(شودميديدهي كوتولگي همراه با اندام هاي كوتاه

و،در اين بيماران. كمتر نسبت به اكندروپلازي ديده مي شودي با شدتناهنجاري اين:هيپوكندروپلازي.٣  سر

يدر قاعد)كوتاهياندكي(اندكيممكن است كوتاهي، امااستطبيعيصورت اين.شودديده جمجمهه
.)١ ( انگشتي نيز وجود نداردو دست سهنيست قابل تشخيص،هنگام تولدبهناهنجاري

و صورت، در اين سندرم:ديسپلازي سودوكندروپلاستيك.٤ .)١(استطبيعي سر

ن :آكندروژنژ.٥ ).٣(اكندروپلازي داردويژگي هايي مانند، در تشكيل غضروفارسايي به علت

ون كرولد.٦ م با كوتولگي همراه،در اين سندرم:سندرم اليس ـ ).٩و٨(شودي اندام هاي كوتاه ديده

)ديسپلازي كندرواكتودرمال(دون كرول ـسندرم اليس

اصليويژگي هاي باليني

xکندروديستروفيكوتولگي همراه اندام هاي كوتاه

xچند انگشتي

xبيماري مادرزادي قلب

xو دندان م،اين سندرم.هاديسپلازي اكتودرمال با درگيري ناخن ، مو و١(ديابي به صورت اتوزومال مغلوب انتقال
.)١٠و٤

نماي باليني
هـاييكـي از را درگيربخش هاي انتهايي اندام ها،  كه، كوتاه است اندام هاي باهمراه كوتولگي،مهم اين سندرمويژگـي
كـند و بلندي،در ايـن بيماران.مـي و چند انگشتي.در دوران بلوغ كاهش يافته است قد ارتفاع و كوتاه بوده انگشتان پهن
 در كنار انگشت،اين انگشت اضافه. كه انگشت اضافه در سمت زند زيرين قرار گرفته است،مي شودديده1محوريپشـت

شكل گرفته است،      جـاپـنجم طبيعـي و كاملاً وانند دست خود را بهبيماران بالغ نمي.داردناچيزتوانايي حركتياماداشته
 وضعيت چند انگشتي در پا نيز،در اين سندرم. كمياب است دستبيشـتر از شش انگشت در هر.حالـت مشـت در آورنـد

و)ديسپلاستيك( غيرطبيعيها ناخن شكل.و هميشه در سمت نازك ني ديده مي شودمشـاهده شده  كوچكبيشتر، بوده

) .٣( فلس هستندهمانندو

ييافـت د،شـايع ديگـر در اين سندرم، بيماري مادرزادي قلب استه ديده از بيماران درصد٦٠ تا٥٠ر كه ممكن است
بيماراني كه داراي بيماري شديد.سندرم استاينترين شاخص ها در تعيين پيش آگهي يكي از مهم،ايـن حالـت.شـود

و يا ممكن است مردههستندمادرزادي قلب علت مهم ديگر مرگ در دوران نوزادي، . زاده شوند، در زمان تولد مي ميرند

) ١ taxial Polydactyly.
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سينه در اين بيماران. ريه يا بافت ريوي است غضروف ) هيپوپلازي( تشكيل نارساي به علت،يكـي تنفسي مكانناهـنجاري
).١(باريك است

و پااستخوان. است در تشخيص كمك كننده،نيزپـرتو نگاريهـاييافـته و كلفت هستند،هاي دست الگوي. كوتاه
بـه شـدگي كـه گونـه ايكوتـاه شـدگي افزايش مي يابد پروگـي از ناحـيه،اسـت بـه ديسـتال، كوتـاه بند انگشت.زيمال

و بند انگشت.اسـتطبيعـيپروگـزيمال و پهن ، برخلافاين الگو. هيپوپلاستيك است انتهاييبـند انگشـت مياني كوتاه
مـي باشـد هـاي اكـندروپلازي و شايد در دوران.يافـته كودكي كمدر اين بيماران، رشته هاي مو اغلب بسيار نازك است

و ظريف باشد ) .١(گاهي ، نيز مو حالت طبيعي دارد.پشت

و صورتويژگي هاي سر
و اتصال لب بالا به لثه، بيشتربيماران.استطبيعي جمجمه،در ايـن بيماران ،يك نماي لب شكري به علت كوتاهي لب بالا

هـاي فـرنوم بـا .به طور كامل وجود ندارد، بيشتر اوقاتي لثه–سالكوس لبي .) الف٢-٢شکل ( دارنـدگونـاگونهمـراه

مـيجلويـيبخـشتشـكيل نارسـاي كـه لب بالا حالت فرو رفته داشته باشدشـماگـزيلا باعـث ونارسايي.ود  صورت مياني

در برخي موارد اپن . ميگردد كه باعث ايجاد رابطه كلاس سه مي شودمي شود شدههديدصورتپايينيكـاهش ارتفـاع
) .ب٢-٢شكل()٩و٨و٥(. جلويي اسكلتي ديده مي شودبايت

و يايهـا در زمـان تولـد رو دنـدان،بـيماراندر بيشـتر هايدندان.ماه تولد رويش مي يابندنخستيندر اين كه ، يده اند
و)ديسپلاستيك(داراي اختلال تكامليمييهاي دادندان.شيري به طور زودرس مي افتند ت رويش نيابندممكن اسبوده

و ميناي آنهابيشترهادندان. فضاهاي زيادي وجود دارد،هادر بيـن دندان. .بطور ناكامل تشكيل شده استمخروطي بوده

و اين حفرو شيارهاي سطح اكلوزال دندانه هاشـكل حفر) .ب-٢-٢شـكل( و شيارهايه هاهاي مولار تغيير كرده است
بـه پوسـ مـي كنـندغـير طبيعـي، دنـدان را (هادندانشماركاهش. مي شودديدهها دندان)فيوژن(اتصـال.يدگي مسـتعد

بـه ويـژه،شـايع اسـته اييافـت)اوليگودونشـيا ،آلوئولار ريج در اين ناحيه. مي شودديده منديبلجلوييهيدر ناحيكـه

) .٨(دندانه دار است

تشخيص افتراقي

1ايديستروفي آسفيكسي سينه.١

و دست، درازن هاي تغييراتي در استخوا، دو سندرمر هرد:  ميديدهها لگن
 اتصال، ناخن، تشكيل ناكاملهاي قلبيسندرم اليس ـ ون كرولد، ناهنجاريشده درباليني ديدهتغييرات.شود

و و لثه  .)٣(نوزادي كمك كننده هستندهايدندان وجودلب بالا

2آكروفيشيال ديس اوستوز وييرز.٢

و كاهش،در اين سندرم: ودندانشمار چند انگشتي ديگر ناهنجاري هايها
) .٣(مي شودديدهدنداني

) ١ hyxiating Thoracic Dystrophy

) ٢ ofacial Dysostosis of Weyers
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ب) ون کرولد ، الف-سندرم اليس٢-٢شکل و لثه و فضاي زياد بين دنداني)اتصال لب دندانهاي مخروطي شکل

مشاهده مي شود

1سندرم اوروفيشيال ديجيتال.٣

ديدهتشكيل ناكامل فرنوم، لب بالا به علتوند نارسايپي،در اين سندرم :
)٣.(شودمي

كوتولگي تاناتوفوريك

)١(اصليويژگي هاي باليني
 تولد زنده يک٠٠٠/٢٠ديسـپلازي تانـاتوفوريکشـايعترين ديسـپلازي استخواني کشنده نوزادان است که شيوع آن از هر

) .١١(مورد مي باشد

xوفي غضروفكوتولگي به علت ديستر

) ١ Facio – Digital Syndrome

الف

ب
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xباريكيسينه 

xبزرگجمجمه 

xمرگ زود هنگام نوزاد

و صورتويژگي سر
يهاي اندوكندرال قاعدبـه علـت درگـيري استخوان . بزرگ است، نامتناسب در مقايسه با صورتگونه اي بهجمجمه جمجمه ،ه

بزرگو درزها جداجلوييملاج.دبرجسـتگي پيشـاني مشخصي وجود دار. رشـد طبيعـي ندارنـدهـاي غشـايي كرانـيوماسـتخوان
و لب نيز گزارش شده است1هيپرتلوريسم.صورت ميانيو بيني حالت فرو رفته دارند.هستند و شكاف كام ) .١( ديده شده

كوتولگي دياستروفيك

قـبل از تولد تشخيص دا مـيتـوان کـه کوتولگـي دياسـتروفيک را مـي دهـند و فيزيکـي نشـان ومعايـنات راديوگرافيکـي د
) .١٢(سونوگرافي روشي است که مي توان توسط آن اين مشکل را قبل از تولد مشخص نمود

اصليويژگي هاي باليني

xاندام هاي كوتاه باكوتولگي همراه 

xپا چماقي

xصل هاحركات محدود مف

xبيرونيضخيم شدن مشخص گوش

xو كوتاه و دستان پهن انگشتان

x2شست هيچ هايكر(دانگشت شستي كه حالت اشاره كردن دار

() ۱. (

و صورتويژگي هاي سر
شـكل اسـت و پهنبخش باريكو،پل بيني.صـورت مربعـي و دهان پر ي به،ينيلب پا. استمياني بيني پهن بوده اندازه
بـزرگ بـالا لـب و شكا.تـر استجزيـي از شده مشاهدهف كام نرم وكام عميق، نيزشكاف كام در نيمي از بيماران ديده

) .١(شده است

كندروديسپلازي پانكتاتا

ويژگي هاي باليني

و غضروف اشاره مي کند که موجب حالت نقطه نقطه يـکگـروه از ديسپلازيهاي استخوان بـه 3کندروديسـپلازي پانکـتاتا

(Stippling)مـيشـوند د. مشـخصصـفحات اپيفـيزيال و حلق را به اشکال مختلفو ر سطوحعلائم مي تواند گوش، بيني

.حالتي كه در آن فاصله بين دو چشم افزايش مي يابد)١

) ٢ Hitchhiker Thumb

) ٣ Strippling
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) .۱۳(متفاوت درگير نمايد

شـامل انقـباض مفصل ها وتغييرات نقطه اي دراپي فيز استخوان هاي بلند)به هم كشيده شدن آنها(تغيـيرات اسـكلتي
ي بلوغ زنده مي ماند.اسـت و سرانجام تا دوره پوست.دو دسته از اين سندرم وجود دارد.بيشتر افراد، عمر طولاني نداشته
بـ اين افراد به دليل مشكلات اسكلتي در سال نخست زندگي به خميدگي.يماران خشـك، نازكو پوسته پوسته استايـن

.دچار مي شوند)اسكوليوزيس(طرفي ستون مهره ها

و فاصله زياد.صـورت اين افراد، به دليل تشكيل نارساي استخوان گونه صاف است و پل بيني، صاف همچنين، پيشاني
.دارد)شيب به سمت بالا(شيار پلك ها شيب مونگولي. ها شايع استبين چشم

تشخيص افتراقي

xآرتريت كلسيفيه شونده

xغضروف به باكتريالتهاب ثانويه

xي اپي فيز ديس پلازي چند گانه
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