
آپرت سندرم

Apert syndrome

متخصص(دکتر علی نظیرزاده ،)سیتولوژیست(دکتر مسعود ملکی ،)دانشجوي ژنتیک مولکولی(شاهین اسعدي 
)دانشجوي کارشناسی ارشد ژنتیک(الناز حیدري ،)مولکولیژنتیک

)Geneticist(شاهین اسعدي : نگارنده مسئول

این . باشدمی)سینداکتیلیآکروسفالو(و پاها هادست،صورتجمجمه،دي با ناهنجاري یک اختلال ژنتیکی مادرزا،سندرم آپرت
توسط پزشک 1906اولین بار در سال ،سندرم آپرت. کنندمیبنديطبقهنیز )حلق(سندرم قوس برونشی عنوانبهبیماري را 

استان نیز این بیماري وجود داشت و نام آن بهايگذشتهالبته در آپرت گزارش گردید، چالرزفرانسوي به نام دکتر یوجین
شدن و سینداکتیلی به معناي بافتهو سفالو به معناي سرآکرو در زبان یونان باستان به معناي اوج. آکروسفالوسینداکتیلی بود

جهت فرگشت انتخابی صورتبهدست و پا هايسلولهمبند هاي بافتشناسی،جنیندر علم . انگشتان دست و پا به همدیگر است
که استعدادهاییجنیناما در شوند،میدچار آپوپتوزیس یا همان مرگ فیزیولوزیک سلولی ،صحیح دست و پا و داشتن فرم طبیعی

انگشتان دست و پا به همدیگر هايبافتو به همین دلیل دهدنمیبور رخ مزهايسلولآپوپتوزیس در ،سندرم آپرت را دارند
.مانندمیچسبیده 



البته با اعمال جراحی . شوندمی)صورتهاياستخوانو جمجمهقوز شدن (دچار کرانیوسینوستوزیس ،افراد مبتلا به سندرم آپرت
.الگوي رشد مناسبی براي فرم طبیعی جمجمه فراهم کردتوانمی،ویژه)بخیه(تروماي هاينخدر جمجمه و استفاده از 



تولد 160000در 1که شیوع این بیماري شودمیمتفاوت است و تخمین زده ،مختلفهايتجمعیفرکانس سندرم آپرت در بین 
.باشدتولد 200000در 1یا 

بالینی سندرم آپرتهاينشانهوعلائم 

دهدمیرخ قطعاًکرانیوسینوستوزیس در سندرم آپرت . دهدمیناهنجاري جمجمه آشکارترین اثرات آکروسفالوسینداکتیلی را نشان 
هرچند که مغز کودك هنوز در حال رشد و گسترش ،یابدمیفرگشت ،از رشد ارگانیک کودكترسریعن جمجمه خیلی که در آ

به کمبود میزان هوشیاري همچنین است،سندرم آپرت هاينشانهپیشانی برجسته و صاف بودن پشت جمجمه از دیگر . است



،دهان باز و زبان از دهان بیرون زده،چشمان برآمده از حدقه،صورتهاياستخوانرشد ناقص ،ذهنیماندگیعقبعبارتی
آشکار هاينشانهو بهم چسبیدن انگشتان دست و پا از هادندانو بدریختی هادندانفرگشت ناقص ،برجسته به جلوايهگوش

.باشندمیسندرم آپرت نیز 



در مبتلایان سندرم هادستفرم هايناهنجارياما ؛مشترك هستندهمه مبتلایان سندرم آپرت در آکروسفالوسینداکتیلی باهم
:چهار ویژگی مشترك استدهندهنشانهمیشه ،آپرت

(aانگشت شست کوتاه با انحراف شعاعی

(bچسبیدگی انگشت اشاره و فرم حلقه مانند داشتنبهم

(cچسبندگی میان تمام انگشتان دست و پا

(dهادستم چسبندگی ساده در فضاي چهار

.بدشکلی از فضاي بین انگشت شست تا انگشت اشاره ممکن است متغیر باشد

ژنتیک مولکولی سندرم آپرت



از موارد سندرم %70حدود . کندمییک اختلال ژنتیکی مادرزادي است که از الگوي توارثی اتوزومال غالب پیروي ،سندرم آپرت
سنتز پروتئین 755ه جابجایی نوکلئوتید سیتوزین بجاي گوانین در موقعیت که منجر باست FGFR2به دلیل جهش در ژن ،آپرت

که این دهدمیمطالعات در این زمینه نشان به عبارتی؛یک کانون جهش خاص در مردان است،این فرآیند. شودمیفیبروبلاست
مطالعات در . یابدمین پدر نیز افزایش با افزایش س،بروز شدت بیماري آپرت.دهدمیآلل پدري رخمنشأدر اغلبجهش ژنتیکی

.در محتواي اسپرم خود هستندFGFR2سندرم آپرت داراي جهش ژن استعدادباکه مردان مسن دهدمینشان،آنالیز اسپرم

دارندهنگهفرآیند آپوپتوزیس و ،ست و مسئول سرکوبمستقر ا10q26صورتبه10در بازوي بلند کروموزوم شماره FGFR2ژن 
.مزانشیم بین انگشتی است





مسیرهاي درمانی سندرم آپرت

نیز براي تکامل صحیح هادندانجراحی . ستامري ضروري ا،ارگانیکصورتبهجراحی براي فرم طبیعی جمجمه و رشد کامل مغز 
. در حال حاضر هیچ درمان استانداردي براي چسبندگی انگشتان دست و پا در سندرم آپرت وجود ندارد. استموردنیازو طبیعی 

تشویق خانواده و . فرابگیرداستفاده بهینه از دست و پاي خودش را هايقابلیتو هاروشبیماریش شدتبههر بیمار بایستی بسته 
و شودمیبیماران بسیار حائز اهمیت است چراکه انسان بیمار خیلی سریع ناامید و پاهاي این هادستدوستان براي بهبود عملکرد 

به چنین بیمارانی توجهیبیاما حمایت و حس همدردي و همچنین عدم ،این حالت یعنی مرگ تدریجی براي بیماران خاص
.باشدهاآند بسیار امیدوارکننده براي توانمی



2009تا سال 1865ندرم آپرت در جهان از سال نقشه پراکندگی بیماران مبتلا به س
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