
 
  دانشگاه آزاد اسلامی پزشکیعلوم جله م

  84تا  78صفحات ، 91 بهار، 1، شماره 22 ورهد

  

بررسی وراثت و دموگرافی در بیماران رتینیت پیگمنتوزا در موسسۀ حمایت از 
 1386-1387هاي طی سال) (RPبیماران رتینیت پیگمنتوزا 

 2، پروانه معصومی1عرفان عارف عشقی
 

 واحدپزشکی تهران ،گاه آزاداسلامیپزشک عمومی، دانش 1
  واحد پزشکی تهران ،ژنتیک انسانی، گروه ژنتیک، دانشکده پزشکی، دانشگاه آزاد اسلامی  استادیار، دکتري  2

  چکیده
جنس ، وابسته به هاي اتوزومال غالب، اتوزومال مغلوبنوعی بیماري ژنتیکی چشمی است که به روش) (RPرتینیت پیگمنتوزا  :سابقه و هدف

 .نحوه وراثت بیماري همراه با ارتباط آن با سایر عوامل ازجمله ازدواج فامیلی بررسی شد ،در مطالعه جاري. شودغیروراثتی ایجاد می مغلوب و
از نظر  ،عضو شده بودند  RPدر مؤسسه حمایت از بیماران 1387 و 1386هاي بیمارانی که طی سالدر این مطالعه توصیفی، : یسروش برر

  . شدندن بررسی اهاي وراثتی در بیمارم، نحوه پیشرفت بیماري، ازدواج فامیلی در والدین، نحوه توارث و وجود سایر سندرمییت، سن آغاز علاجنس
بود و سال  15/11بیماري میانگین سن آغاز . ررسی شدندمرد ب درصد 6/59زن و  درصد 4/40شامل  RPبیمار مبتلا به  866 :هایافته

پیشرفت سریع و  درصد 3/9پیشرفت تدریجی،  درصد 8/81. بودسال  3/15و در بقیه موارد  4/9فرزندان ازدواج فامیلی این رقم در 
اتوزومال غالب،  درصد موارد 5/2وراثت . فرزندان ازدواج فامیلی بودند ،درصد 3/72 .عدم پیشرفت بیماري را ذکر کردند درصد 9/8
غیرسندرمیک  درصد 3/92 .محاسبه شد simplexنیز  درصد 2/31وابسته به جنس مغلوب و  درصد 9/8اتوزومال مغلوب،  درصد 4/57

 . بودند Leber congenital amaurosis د رصد 8/0باردت بیدل و  درصد 2/1سندرم آشر،  درصد 4 ،بودند و از سایر موارد
شود و بیماري در سنین جوانی و نوجوانی آغاز می. یلی استدر ایران ازدواج فام RPکه عامل اصلی شیوع نشان داد این مطالعه : گیرينتیجه

وراثت اتوزومال غالب در ایران به میزان قابل . قومیت نقشی در شیوع بیماري ندارد. دهندفرزندان ازدواج فامیلی زودتر بیماري را بروز می
 .فامیلی در والدین بیماران در این امر دخیل باشد رسد شیوع بیش از اندازه ازدواجبه نظر می. توجهی کمتر از سایر مناطق جهان است

  .، ایرانمنتوزا، وراثت، ازدواج فامیلیرتینیت پیگ :واژگان کلیدي
  

  1مقدمه
  نـوعی بیمـاري ژنتیکـی اسـت کـه       RP یـا  رتینیت پیگمنتـوزا 

کنـد و در نتیجـه بـا    هاي شبکیه در چشم را درگیـر مـی  سلول
نوري شبکیه و تخریـب  هاي اختلالات پیشرونده کارکرد سلول

هاي متعدد شبکیه همراه ی لایهفپیشرونده آنها و در نهایت آترو
در . شـوند بیماران به تدریج دچار افت قدرت بینایی مـی . است

                                                
، طبقـه دوم، عرفـان   35رشت، سبزه میدان، خیابان بیستون، کوچه دکتر تابان، پلاك : سئولنویسنده مآدرس 

  )  email: Erfan1985@yahoo.com( عارف عشقی
  10/12/89 :تاریخ دریافت مقاله
  22/6/90 :تاریخ پذیرش مقاله

شود کـه  م بیماري در دهه اول زندگی آغاز مییعلا ،اکثر موارد
 ).1-4(در افراد مختلف متفاوت است 

شناسایی شده است که بیش از صد ژن معیوب در این بیماري 
. شوندوارثی ایجاد میصورت وراثتی و همچنین به شکل غیربه 

، )AD(بیمـاري بـه سـه روش اتوزومـال غالـب       ،در نوع وراثتی
) XLR(بـه جـنس مغلـوب    و  وابسـته  ) AR(اتوزومال مغلـوب  

ژنیک نیز از سایر انواع توارث میتوکندریال و دي. یابدانتقال می
 ،به بیانی دیگر. اندین بیماري مطرح شدهتوارث هستند که در ا

این بیماري داراي بیشترین انواع توارث یافتـه شـده در انسـان    
ترین سودمندي دانسـتن نحـوه وراثـت یـک     مهم). 1-4(است 

بیماري، کاربرد آن در امر مشاوره ژنتیک است که با توجـه بـه   
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عدم وجود منبع داخلـی در ایـن زمینـه، تخمـین خطـر تولـد       
کند هاي ایرانی را با مشکل مواجه میبیمار در خانواده فرزندان

تحقیقات متفاوتی در سطح جهان راجع به نحوه وراثـت و  ). 5(
هاي ژنتیکی این بیمـاري انجـام شـده اسـت و آمارهـاي      نسبت
کنون ایـن  ی نیز در این باره گزارش شـده اسـت، امـا تـا    متفاوت

لذا طـی  . ستیران مورد بررسی قرار نگرفته اموضوع در کشور ا
مورد بررسی  این مطالعه، نحوه وراثت این بیماري در کشور ایران

مورد دیگري که توجه خاصی را به خود  ،علاوه بر آن .قرار گرفت
شیوع بالاي ازدواج فامیلی در ایران نسبت به سایر ، کندجلب می

درصد هم گزارش  35مناطق جهان است که در برخی منابع تا 
هـاي نـادر   ایش شـیوع برخـی از بیمـاري   شده است و سبب افز

). 6(ژنتیکی در ایران نسبت به سایر مناطق جهان گردیده است 
تواند در لذا این سوال مطرح است که چگونه ازدواج فامیلی می

مورد دیگر همراهـی  . نحوه وراثت این بیماري موثر باشدبروز و 
 ،ارددر برخی از مو. هاي ژنتیکی استبا سایر سندرم RPبیماري 

هـا از جملـه   این بیماري تنها نیست و همراه بـا سـایر بیمـاري   
این ). 1-4(کند بروز می لورنس مون و سندرم آشر، باردت بیدل

امر نیز در طی بررسی ها مورد توجه قرار گرفت و در پایـان بـا   
توجه به موارد مطرح شده، مطالعه جاري سعی دارد عـلاوه بـر   

ی بیماران رتینیت پیگمنتـوزا در  ارائه دیدي اجمالی بر دموگراف
و نیز نحوه وراثت بیماري در  کشور، عوامل موثر در بروز و شیوع

     .کشور را مورد بررسی قرار دهد
  

  مواد و روشها
مؤسسـۀ حمایـت از بیمـاران     "بیماراندر این مطالعه توصیفی، 

ایـن مؤسسـه بـا هـدف     . بررسـی شـدند   "در ایران RPچشمی 
کمک به کاهش فشارهاي اجتمـاعی و   و RPشناسایی بیماران 

در شــهر تهــران  1380بهبــود وضــع معیشــت آنــان در ســال  
پــس از شناســایی توســط  RPبیمــاران . تاســیس شــده اســت

متخصصین چشم پزشکی به این مرکز معرفی شده و عضـویت  
بـا توجـه بـه اینکـه ایـن      . گیـرد آنان در این مرکز صـورت مـی  

باشــد و ایــران مـی در  RPمؤسسـه تنهــا مرکـز ثبــت بیمـاران    
هاي مجزا در بایگانی این مرکز ثبت پرونده اطلاعات بیماران در

شده است، محل مناسبی جهت دسترسی به منابع این پژوهش 
با توجه به عدم امکان انجام ملاقات حضوري بـا بیمـاران   . است

در سراسر کشور و عدم توانـایی انجـام چنـین امـري در مـدت      
بررسـی  هـا بـراي   وجـود در پرونـده  زمان کوتـاه، از اطلاعـات م  

، ، یعنـی زمـان آغـاز تحقیـق    1387سـال   تا پایان. استفاده شد
، از ایـن میـان  . پرونده در مؤسسه ثبت شـده بـود   2500حدود 

مـورد بررسـی قـرار     1387و  1386سال متوالی  2هاي پرونده
از ایـن  تعـداد،   . مـورد بـود   1000در حـدود  در کل گرفت که 

ایرانی و بیماران کشـورهاي همسـایه   ع غیربرخی مربوط به اتبا
بود و برخی فاقد اطلاعات لازم جهت نیـل بـه اهـداف تحقیـق     

 866کـه شـامل   بقیـه  لذا این موارد از مطالعه خارج شد و . بود
اطلاعات دموگرافیک، شـامل سـن،   . مطالعه شدند وارد ،نفر بود

، میزان تحصیلات و نیز سایر متغیرها شامل سن جنس، قومیت
، وجـود یـا عـدم وجـود     ، سـرعت پیشـرفت بیمـاري   میز علاآغا

، ابتلا به بیماري در سایر اج فامیلی در والدین و نسبت آنهاازدو
از  ها در بیمارانمراهی یا عدم همراهی سایر بیماریاقوام و نیز ه

وراثـت  جهـت مشـخص نمـودن نحـوه     . ها استخراج شدپرونده
مبـتلا در   و افراد ، جنسیت بیمارانبیماري از نسبت پدر و مادر

، براي هر بیمار به طور براي این منظور. سایر اقوام استفاده شد
نامه ، شجرههاجداگانه با توجه به اطلاعات ثبت شده در پرونده

 . ترسیم گردید
اي که در آن سه نسل متوالی یا بیشـتر از آن از هـر   شجره نامه

کـردن  دو جنس درگیر بودند، با توجه به شـرایط موجـود و رد   
بیمارانی که . ، اتوزومال غالب در نظر گرفته شدندهاسایر گزینه

متوالی رخ داده بود و نیز مواردي کـه  هاي غیردرگیري در نسل
 ـ دین و نسـل هـاي   فقط فرزندان درگیر بودند و درگیري در وال

، اتوزومال مغلوب محسـوب شـدند و افـراد    بالاتر وجود نداشت
سیت مذکر درگیـري وجـود   ذکوري که در اقوامشان به جز جن

شـان فقـط مردهـا    و نیز مردانی که در خـانوده مـادري   نداشت
. ، وابسته به جـنس مغلـوب در نظـر گرفتـه شـدند      درگیر بوند

اي از وجود بیماري در اقـوام و  اي هم بودند که هیچ سابقهعده
ایــن  دســته  ؛کردنــدخویشــاوندان دور یــا نزدیــک ذکــر نمــی

Simplex نامیده شدند .  
، تـرکمن و  دسته فارس، ترك، کرد و لر، عرب 6به  وام ایرانیاق

بـه  .... ، مازنـدرانی و  گیلک سایر اقوام مثل. شدندارمنی تقسیم 
صـورت یـک   ه علت عدم وجود اختلاف واضح زبانی با فارسی ب

دو قوم کرد و لر نیز تحـت عنـوان   . قوم جداگانه بررسی نشدند
آوري شـده  ات جمـع اطلاع ـ ،در پایان .ندیک متغیر بررسی شد

و اطلاعـات   ندارزیـابی شـد   16نسـخه   Spssتوسط نـرم افـزار   
ها توسـط  آماري و ترسیم نمودارها و جداول و نیز انجام آزمون

   . افزار انجام شداین نرم
  

  هایافته
در مقابـل   درصد 4/40(مرد  516زن و  350بیمار شامل  866

ل یســاجــداي از م. مــورد بررسـی قــرار گرفتنـد   )درصـد  6/59
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فرهنگی و اجتمـاعی کـه بـه عضـویت مـردان بیشـتر از زنـان در        

، وجود وراثت وابسته به جـنس مغلـوب نیـز    شودمؤسسه منجر می
زیرا اکثر بیمارانی که بـدین شـیوه    ،باشددلیلی دیگر بر این امر می

 .باشند ها می، فرزندان ذکور خانوادهبرندبیماري را به ارث می
، سـن  با حذف این تعـداد . بیان نشده بودنفر تاریخ تولد  12در 

در ) نفـر  27( درصـد  2/3: دست آمـد ه بیماران به این صورت ب
-19در رده سـنی  ) نفـر  97( درصد 4/11سال،  0-9رده سنی 

، سـال  20-29در رده سـنی  ) نفر 292( درصد 2/34سال،  10
ــد 4/24 ــر 208( درص ــنی  در رده) نف ــال 30-39س  7/15، س

 63( درصـد  4/7، سال  40-49ه سنی در رد) نفر 134( درصد
در رده ) نفـر  29( درصـد  4/3، سـال  50-59در رده سنی ) نفر

. 70-79در رده سـنی  ) نفر 4( درصد 5/0سال و  50-69سنی 
درصـد   85بنـابراین  . لاتر از این سن مـوردي وجـود نداشـت   با

ایـن  . چهارم زندگی قرار دارند سوم و ،بیماران در سه دهه دوم
م ی ـ، سـن شـروع علا  به هرم سنی جامعه ایـران با توجه  نسبت

و نیز اشتیاق بیشتر ) که اکثرا در دهه اول و دوم است(بیماري 
، ل جامعه جهت بهبود وضع سـلامت خـود  در  قشر جوان و فعا

. سـال بـود   14/32میانگین سن بیماران . باشد قابل توجیه می
شایان ذکر اسـت  . سال بود 73سن و بیشترین  3کمترین سن 

  . باشدمی 1388سن بیماران در سال  ،این اعدادکه 
، تـرك ) نفـر  211( درصد 24فارس، بیماران ) نفر 512(درصد  60
 4/0 و عـرب ) نفـر  7( درصـد  8/0، کرد و لـر ) نفر 121( درصد 14

  .موردي از ارامنه ثبت نشده بود .بودندترکمن ) نفر 3( درصد
ر بـود و از  نف ـ 844تعداد کل بیماران با سن بالاتر از شش سال 

. تحصیلات خود را بیان نکـرده بودنـد  نفر سطح  94 ،این تعداد
در نهایـت  (بنابراین سطح تحصیلات در سنین بالاي شش سال 

) نفـر  60( درصـد  %8: به شکل زیر محاسـبه شـد  ) نفر 750ر د
 1/22، تحصـیلات ابتـدایی  ) نفـر  152( درصـد  3/20سواد ، بی

، )زیر دیـپلم (نمایی تحصیلات متوسطه و راه) نفر 166(درصد 
دانشجو یـا  ) نفر 75( درصد 10، دیپلم) نفر 197( درصد 3/26

 1/2، لیسـانس ) نفـر  82( درصد 9/10، دیپلمداراي مدرك فوق
داراي ) نفــر 2( درصـد  3/0فــوق لیسـانس و  ) نفـر  16( درصـد 

  .مدرك دکتري بودند
بـا حـذف ایـن     .م را ذکر نکـرده بودنـد  ینفر سن آغاز علا 125 

 درصد 4/48 .تعیین شدنفر باقی مانده  741ن آغاز در افراد، س
-10در ) نفـر  192( درصـد  2/22، سالگی 0-9طی ) نفر 419(

ــالگی 19 ــد 1/9 ،س ــر 79( درص ــالگی 20-29در ) نف  5/3، س
در ) نفـر  14( درصـد  6/1، سـالگی  30-39در ) نفر 30( درصد

 2/0سـالگی و   50-59در ) نفـر  5( درصد 6/0سالگی،  49-40
م را براي اولین بار بـروز  ی، علاسالگی 60-69در ) نفر 2( درصد

م بیمـاري نشـده   ی ـدادند و پس از این سن کسی دچار آغاز علا
کمترین سن  .محاسبه شد 15/11میانگین سن آغاز علایم . بود

 .ودب ـ 8 آن سـالگی و میانـه   68سن آغاز، بیشترین  و آغاز صفر
فـامیلی در  سن آغاز با توجه بـه وجـود یـا عـدم وجـود ازدواج      

کسـانی کـه فرزنـدان ازدواج    .والدین مورد بررسی قـرار گرفـت  
م ی ـها علادر سنین زودتري نسبت به غیر فامیلی ،فامیلی بودند

میانگین سن آغـاز در کسـانی کـه فرزنـدان     . را بروز داده بودند
و در کسـانی کـه والدینشـان    سال  3/15ازدواج فامیلی نبودند 

ــاوند  ــۀ خویش ــتند يرابط ــال  42/9 داش ــود س ــودار(ب  )1 نم
)001/0<p(.   
  

  
مقایسه میانگین سن آغاز بیماري در فرزندان ازدواج فامیلی بـا   -1نمودار 

  فرزندان ازدواج غیرفامیلی
  

چنین سن آغاز بیماري در الگوهاي مختلف وراثـت ارزیـابی   هم
، سـال  15/12  )اتوزومال غالب( AD میانگین سن آغاز در. شد
 92/10 )اتوزومـال مغلـوب  ( AR ، درلسا Simplex  52/11در

سـال بـود،    46/10) وابسته به جنس مغلوب(  XLRو در سال 
بـین آنهـا مشـاهده نشـد     داري ولی از نظر آماري تفاوت معنـی 

)NS( . هـاي مختلـف نیـز    میانگین سن آغاز بیماري در سـندرم
سال بیشـتر از   2میانگین سن آغاز در سندرم آشر . بررسی شد

ها با توجه به انگشـت  در سایر سندرم. ندرم بودبیماران فاقد س
توانستیم به طور قطـع در مـورد   شمار بودن تعداد بیماران نمی

لـذا بیمـاران سـندرمیک و    . هاي موجـود قضـاوت کنـیم   تفاوت
میـانگین سـن آغـاز در     .سندرمیک با هـم مقایسـه شـدند   غیر

و در بیمـاران سـندرمیک   سـال   27/11سندرمیک بیماران غیر
سـال   5/1بنابراین بیمـاران سـندرمیک تقریبـا     .ل بودسا 82/9

میـانگین  . )NS( بودنـد  زودتر از سایرین بیماري را آغـاز کـرده  
سن آغاز در دو جنس نیز بررسی شـد کـه بـر ایـن اسـاس در      
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در مقابـل  سـال   36/11(مردان مختصري دیرتـر از زنـان بـود    
  .)NS(بود دار نگرچه این تفاوت نیز معنی ،)سال 84/10
ذکر شـده   هارعت پیشرفت بیماري بر اساس آنچه در پروندهس

، بیماران )نفر 560( درصد 8/81در . بود به سه رده تقسیم شد
پیشرفت کـرده   تدریجبه م، بیماري به آرامی و یپس از آغاز علا

یماري به سرعت پیشـرفت  موارد، ب) نفر 64( درصد 3/9در . بود
نیـز پیشـرفتی از   ران بیمـا ) نفـر  61( درصد 9/8کرده بود و در 

 قابل ذکر است که در. به بعد ایجاد نشده بودزمان آغاز بیماري 
لـذا آمارهـاي   . نحوة پیشرفت بیماري ذکر نشـده بـود  نفر  181
الگوهـاي مختلـف   . با حذف ایـن مـوارد ارائـه شـده اسـت      فوق

، ازدواج فامیلی و جنسـیت تفـاوت آشـکاري در سـرعت     وارثت
 .ردکپیشرفت بیماري ایجاد نمی

نفـر در   93در بررسی شیوع ازدواج فامیلی در والدین بیمـاران،  
لـذا  . ه این داده را تکمیل نکرده بودنـد ها بخش مربوط بپرونده

والـدین بـا هـم    ) درصد 3/72(نفر  559در ، با حذف این تعداد
ــد و در  ــدین نســبت ) درصــد 7/27(نفــر  214فامیــل بودن وال

 . فامیلی نداشتند
نفر امکـان بیـان نتیجـه قطعـی      78ثت در در بررسی نحوه ورا

) درصد 5/2(نفر  20، بنابراین با حذف این تعداد .وجود نداشت
 70، اتوزومـال مغلـوب  ) درصد 4/57(نفر  452، اتوزومال غالب

 2/31(نفـر   246وابسته بـه جـنس مغلـوب و    ) درصد 9/8(نفر 
از آنجـایی کـه بررسـی    . شدندداده ص یشخت simplex) درصد

ــوراث میت ــدریال و ديت ــا  وکن ــک بســیار دشــوار اســت و ب     ژنی
هاي موجود تقریباً غیر قابل افتراق از انواع اتوزومال مغلوب داده

 . باشد، در مطالعه لحاظ نشدندو اتوزومال غالب می
ــر بیمــاري ) درصــد 3/92( نفــر 798در  ، ســندرم RPعــلاوه ب

فـر  ن 35: بقیه موارد بدین گونـه بـود  . دیگري گزارش نشده بود
 7، بـاردت بیـدل  ) درصـد  2/1(نفر  10، سندرم آشر) درصد 4(

 6/0(نفـر   Leber Congenital Amaursis ،5) درصـد  8/0(نفر 
 2/0(نفــر ســندرم آلپــورت  2، عقــب افتــادگی ذهنـی ) درصـد 
و یـک نفـر   ) درصـد  1/0(، یک نفر سندرم لورنس مون )درصد

نفـر دچـار مشـکلات     3. نـد دچـار آلبینیسـم بود   )درصد 1/0(
نفر نیز مشکلات دستگاه عصبی داشـتند کـه    3کلیوي بودند و 
یـک بیمـار   . وع بیماري یا سندرم ذکر نشده بودبه طور دقیق ن

انجـام داده   Total colectomyانگشتی بود و علاوه بر آن  6نیز 
   .بود که نوع سندرم آن معلوم نشد

  
  
  

  بحث
نتـایج مطالعـه متوجـه    و ) 6(با مقایسه جمعیـت اقـوام کشـور    

شدیم که تقریبا میان جمعیت بیماران اقوام مختلف و جمعیت 
لـذا نقـش قومیـت را در    . کل قوم مربوطه مطابقت وجـود دارد 

البته این مطلـب نیـز بـه    . توان در نظر گرفتبروز بیماري نمی
زیرا امکان دارد که . باشدطور قطع قابل رد کردن یا اثبات نمی

فـارس  هـاي غیر اده ایران که اکثریت قومیـت در مناطق دور افت
باشند، آگاهی و شناخت کمتري نسبت به مؤسسـه  پراکنده می

بـا مقایسـه سـطح تحصـیلات بیمـاران بـا       .  وجود داشته باشد
مرکز آمار ایـران   1385آمارهاي ارائه شده در سر شماري سال 

شویم که بر خلاف تصور اولیه سطح تحصـیلات  متوجه می )7(
نـه تنهـا   . عه عمومی کشور اسـت بیماران بهتر از جام در جامعه

ی یسـوادان و افـراد داراي تحصـیلات ابتـدا    در اینجا نسبت بـی 
کمتر از نسبت آن در کل کشور است  بلکه نسبت کسـانی کـه   

   .برابر جامعه عادي است 2د تقریبا تحصیلات دانشگاهی دارن
و در بیماري در سنین جوانی آغـاز شـده اسـت     ،در اکثر موارد

 Subhabrataمطالعـۀ  . سنین بالاتر آغـاز بیمـاري نـادر اسـت    

Chakrabarti ــاران ــا   ) 9( شو همک ــۀ م ــا مطالع ــر ب ــن نظ از ای
برخی از مطالعات میـانگین سـن آغـاز را بـالاتر     . مشابهت دارد
در ژاپـن    Motokazu Tsujikawaدر مطالعـۀ . اندگزارش کرده

کـه بسـیار   گـزارش شـد   سـال   1/35، میانگین سن آغـاز  )10(
سن . است) سال 15/11(بالاتر از میانگین آن در مطالعۀ جاري 

امر مهمی در رابطه با زمان ارجاع افراد جهت انجام  ،میآغاز علا
. باشـد هاي درگیـر مـی  هاي غرباگري در فرزندان خانوادهآزمون

هاي درگیر باید در سنین کودکی جهت بنابراین اعضاي خانواده
ع شوند و این امر نیز حایز اهمیت است که انجام غربالگري ارجا

سالگی احتمال آغاز شدن  40در سنین بالاتر به خصوص پس از 
علاوه بر آن معلوم شـد کـه فرزنـدان ازدواج    . بیماري نادر است

لـذا انجـام    ،شـوند فامیلی زودتر از بقیه دچار بـروز علایـم مـی   
 . یردتري انجام گغربالگري در این گروه باید در سنین پایین

مورد دیگر این است که در اکثر مـوارد پـس از آغـاز بیمـاري،     
کند و مواردي که پیشرفت سـریع  م به تدریج پیشرفت مییعلا

همچنین سرعت بیماري بـا  . و یا عدم پیشرفت دارند، نادر است
 Subhabrataدر مطالعــۀ  . عامــل خاصـــی ارتبــاط نـــدارد  

Chakrabarti درصد 2/60 ، علایم بیماري در)9(ش و همکاران 
مـوارد بـه تـدریج پیشـرفت      درصد 3/30موارد به سرعت و در 

که تفـاوت   بیماران ثابت مانده بودند درصد 5/9کرده بود و در 
  .اي با نتایج مطالعه جاري داردقابل ملاحظه
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بیمـاران، فرزنـدان والـدین    درصد  3/72همانطور که گفته شد، 

هاي قش ازدواجباشد و نفامیل هستند که رقم قابل توجهی می
لذا به ایـن نتیجـه   . کندفامیلی در بروز این بیماري را تائید می

، بـه  چه ازدواجهاي فـامیلی وجـود نداشـت    رسیم که چنانمی
بیماران شناخته شـده در   )نفر 2400( درصد 70میزان تقریبی 

-اي مـی العـاده شد که رقم خارقکاسته می) نفر 3000(کشور 
 )9( شو همکـاران  Subhabrata Chakrabartiدر تحقیق  .باشد

 9/15) 11(در چـین   Dan-Ning Hu، در مطالعـه  درصـد  5/8
و  Dickinson Pو در پژوهشی در کشور استرالیا توسـط  درصد 

Mulhall L. )12 ( بیمـاران  درصد  5تنهاRP  فرزنـدان ازدواج ،
فامیلی بودند که در هیچ کدام از ایـن مطالعـات شـیوع ازدواج    

 . رسدنمی) درصد 3/72(ۀ جاري فامیلی به مطالع
هاي ژنتیکی بدست آمده بـا پـانزده پـژوهش مختلـف و     نسبت

 درصـد  9/6از   ADنسـبت ). 9-30(سایر منابع مقایسه گردید 
 در استرالیا، نسـبت  درصد 27در تحقیقی در کشور دانمارك تا 

AR  در  درصــد  84در آفریقــاي جنــوبی تــا    درصــد 5/9از
 3/14در ژاپـن تـا    درصد 1از  XLR، نسبت ویرجینیاي آمریکا

در کشور  درصد 4/32از   Simplexدر دانمارك و نسبت درصد
هـاي  تمامی یافتـه . در ژاپن متفاوت است درصد 3/56ترکیه تا 

بـه جـز    ،مطالعۀ جاري در محدوده آمارهاي جهـانی قـرار دارد  
کـه بـه   ) درصـد  5/2(میزان افرادي که اتوزومال غالب هستند 

. اسـت هی کمتر از مقادیر گزارش شدة جهـانی  میزان قابل توج
به همین دلیل این سوال مطرح شد که آیا وجود نسبت بـالاي  

کـه در سـایر   ) درصـد  3/72(ازدواج فامیلی در والدین بیماران 
نقاط جهان گزارش نشده است در این امر موثر بـوده اسـت یـا    

صـورت   1اي طبـق جـدول   مقایسه ،خیر؟ براي بررسی این امر
و نحوه وراثت در بیمـارانی کـه فرزنـدان ازدواج فـامیلی     گرفت 

، تفکیک شـد  ی که حاصل این نوع ازدواج نبودندبودند از کسان
، ARشـود در بیمـاران   طور که مشاهده مـی  همان). 1 جدول(

XLR وSimplex نـدین برابـر والـدین    ، تعداد والدین فامیل، چ
 ـ  ADدر حالی که در بیماران نـوع  . غیر فامیل است ر عکـس  ب

 بیماران فرزندان ازدواج فـامیلی هسـتند   درصد 20است و تنها 
)001/0<p( .      این امر تا حـدود زیـادي ایـن فرضـیه را تقویـت 

در ایـن مطالعـه، وجـود      ADکند که علت کمبـود بیمـاران  می
  .هاي فامیلی استتعداد زیاد ازدواج

  
  
  
  

مختلـف  شیوع ازدواج فامیلی والدین بیماران در الگوهاي  -1 جدول
  وراثتی
 بدون ازدواج فامیلی ازدواج فامیلی  

 4)20( 16)80(* اتوزومال غالب
 331)8/76( 100)2/23( اتوزومال مغلوب

 53)7/75( 17)3/24( مغلوب Xوابسته به 
Simplex )7/32(80 )3/67(165 

  .اعداد داخل پرانتز معرف درصد هستند *
  

تند را از یلی هس ـچه بیمارانی که حاصل ازدواج فـام حال چنان
هاي ژنتیکـی بـدین شـکل خواهنـد     ، نسبتمطالعه خارج کنیم

ــود درصــد و  XLR :8درصــد،  AR :9/46درصــد،  AD :5/7 :ب
Simplex :6/37 نسبت ، شودمشاهده میگونه که همان .درصد

AD بـا ایـن حـال     .بر میزان اولیه افزایش یافته اسـت به سه برا
، هنـوز بیمـاران   ج فامیلیف بیماران حاصل از ازدوارغم حذعلی

دهنـد  اتوزومال غالب بخش کوچکی از بیماران را تشـکیل مـی  
که گویاي کم بودن این نوع توارث در ایـران نسـبت بـه سـایر     

ایـن امـر بایـد در زمـان ارزیـابی خطـر       . باشدمناطق جهان می
هـا بـر   توسط مشاورین ژنتیک مورد توجه قرار گیرد و بررسـی 

  .جام نشودمبناي آمارهاي خارجی ان
مـوارد را   درصـد  8ها در بیماران نادر است و فقط سایر سندرم

. اسـت شود و این میزان کمتر از سایر مناطق جهـان  شامل می
 11در )13( سو همکــاران Atmaca LSدر ترکیــه در مطالعــۀ 

اي در مطالعه. ها بودموارد، بیماري همراه با سایر سندرم درصد
، )14( شو همکـاران  Oswald AHدر آفریقاي جنـوبی توسـط   

بودند که  هاي دیگر درگیرزمان با سندرمبیماران همدرصد  35
 Gerdingاي در آلمان توسط در مطالعه. رقم نسبتاً بالایی است

H.  و Busse H.)15( ،22 سـندرمیک گـزارش شـدند و     درصد
ــین ســندرم شــایع در آن مطالعــه آشــر   کــل  درصــد 5/9(اول

در  .Mulhall Lو  .Dickinson Pدر پــژوهش . بــود )بیمــاران
سـندرم   درصـد  1بیماران سندرم آشـر،  درصد  8) 12(استرالیا 

 Leber Congenitalدرصــد 4لــورنس مــون بــاردت بیــدل و 

Amaurosis  در دانمارك توسـط  اتی در مطالع. داشتندHaim 

M. )16،17 ( ،12 باردت بیـدل و   درصد 5سندرم آشر،  درصد
 Tousدر مطالعـۀ  . گـزارش شـد  عقب افتادة ذهنی  درصد 11

HM  و Izquierdo NJ.  بیمـاران   )18( درصـد  34در پورتریکو
 Boughman JAدر مطالعۀ . مبتلا به سندرم باردت بیدل بودند

درصـد   18، )19(کـا  در ایـالات متحـدة امری   .Fishman GAو 
نقش شیوع بالاي ازدواج فـامیلی  .  داشتندبیماران سندرم آشر 

رمیک در ایران نسـبت بـه سـایر نقـاط     دسندر کاهش بیماران 
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تر ذکر شد طور که پیش گرچه همان. جهان بحث برانگیز است
تـرین  ، شـایع نیز ماننـد اکثـر مطالعـات فـوق     در مطالعۀ جاري

سندرم آشر اسـت و پـس از آن بـاردت بیـدل و سـپس سـایر       
لذا در این . هاي بعدي از نظر شیوع قرار دارندها در رتبهسندرم
یان ارقام این مطالعه و سایر آمارهاي جهانی تا حدودي رابطه م

  . هماهنگی وجود دارد
ت میدانی در این زمینه صورت شود مطالعاتوصیه می ،در پایان

زیرا در آن صورت اطلاعات به صورت حضوري از بیماران . گیرد
آید و مطالب به صورت هدفمندتر از بیماران پرسش دست میه ب

ه ، ب ـرد نظر قطعی شخص پژوهشگر استه موشود و آنچه کمی

تواند در تائید هاي آزمایشگاهی نیز میبررسی. دست خواهد آمد
  . ها و بسط دادن اطلاعات کمک کننده باشدیافته

  
  تشکر و قدردانی 

دانیم از همراهی سرکار خـانم دکتـر وسـمقی    در اینجا لازم می
و نیـز   RP ریاست محترم مؤسسه حمایـت از بیمـاران چشـمی   

در کمک بـه انجـام ایـن پـژوهش      محترم آن مؤسسه کارکنان
  .یمیتشکر و قدردانی نما
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