
 

 

  سندرم داون 

Down Syndrome  

  

  

  مهسا جمالی (کارشناس ارشد ژنتيک)  ،(دانشجوی ژنتيک مولکولی) شاهين اسعدی

     

  

  

  کلياتی از سندرم داون 

م يا بخشی از شد، يک بيماری ژنتيکی است که به دليل حضور تماليسم نيز ناميده میونگوسندرم داون که در گذشته م
ناميده   ٢١تريزومی    ژنتيک  آيد که در اصطلاح علم وجود می ب  ٢١  شماره  يک کروموزوم اضافی در جفت کروموزوم

دارای  می بيماری  اين  جمله    علائمشود.  از  عمل  هایناهنجاریمختلف  يا  ساختار  در  خفيف  يا  و  ارگان عمده  ها کرد 
از جمله  می در    علائمباشد.  که  ً تقعمده و زودرس  بيماران مشاهده می   ريبا نيز همه  و  يادگيری  شود وجود مشکلات 

و   می  تأخيرمحدوديت  نمو  و  و صورت،    هایناهنجاریباشد.  رشد  ابتلای   هایناهنجاریفک  و خطر  عروقی  قلبی 
ظاهری   علائمباشند.  ها نيز از پيامدهای اين بيماری میها نظير آلزايمر، لوسمی و عفونتبيشتر به انواعی از بيماری

و   سربالاهای کنار داخلی صورت، بينی کوچک و  دوتا، چين  جایبه وجود يک خط عرضی در کف دست    سندرم داون
  .باشدو ... می  ترپايينو کمی  ترکوچک هایگوش



 

 

  

 تيک از کودک مبتلا به سندرم داون: نمای شما1شکل 

است که   گرفته شده (John Langdon Down) جان لانگدان داوننام اين سندرم از نام يک پزشک انگليسی به نام  
سندرم را در سال   اين  بار  اولين  مب ١٨۶۶برای  افراد  ذهنی  توصيف نمود.  توان  داون  به سندرم  از حد    ترپايينتلا 

و   دارند  متوسط هستند  طوربهميانگين  تا  ناتوانی ذهنی خفيف  دچار  داون .  معمول  به سندرم  مبتلايان  از  کمی  تعداد 
اين سندرم مابين   ناتوانی شديد ذهنی هستند. متوسط ميزان بروز  در    ۶٠٠در    ١دچار  تولد    ١٠٠٠تا يک  مورد از 

ميزان در مادران جوان کم  شده استده گزارش  نوزادان زن اين  و  که  افزايشتر  افزايش می  با  اين سن مادر  با  يابد. 
 .شوندسال متولد می ٣۵مبتلايان به سندرم داون از مادران زير   دوسوموجود در حدود 

اصلی   نشدن کروموزوم  جادکنندهياعلت  داون، جدا  اين خطر    ٢١های شماره  سندرم  که  است  افزايش سن  مادری  با 
زی پدری، موزاييسم حاصل از عدم جدايی ميتوزی و يا جابجايی  يوار اين، عدم جدايی ممادران رابطه دارد، در کن

 .تواند باشدها نيز میبين کروموزوم

  .کنندمی عمرسال   ٣۵تا  ٣٢متوسط، حدود  طوربه سندرم داون  بيماری ژنتيکیمبتلايان به 



 

 

  

  تصوير کودک مبتلا به سندرم داون :2شکل 

 های ايجاد سندرم داون سممکاني

تقسيم:)  1 هنگام  کروموزومی  تفرق صحيح  تريزومی    ٩۵  عدم  به  مبتلايان  تمام  می  ٢١درصد  شامل  در  را  شود. 
  از   ٪ ٩۵طی ميوز مادر (اغلب    معمولاً   يوزدهد که خطای مها نشان میتواند رخ دهد، بررسی می   IIيا ميوز    Iميوز 

ميوز   در)  موارد پدری (اغلب  مادر است،   I آنافاز  ؛ پدر است II در ميوز  خطا   معمولاً )  موارد  از  ٪۵اما در ميوز 

باشد باشد. اهميت سن مادر در سندرم داون به دليل فيزيولوژی اووگونی میمی  ترمهمسن بالای مادر بسيار    نابراينب
جنينی شروع و تا زمان اووژنز از دوران    درواقع  است،تر از اسپرماتوژنز  بسيار طولانیدر آن  که مراحل اووژنز  

    .لقاح ادامه دارد



 

 

  

  IIو  I: نمای شماتيک از عدم تفکيک کروموزوم در تقسيم جنسی ميوز 3شکل 

رابرتسونیجاي بهجا )2 شامل می   ۴حدود   (Robertsonian translocation): ی  را  مبتلايان  از  در  درصد  شود. 
دهند و بازوهای بلندشان به هم متصل بازوهای کوتاه را از دست می  پارنميا اين مکانيسم دو کروموزوم آکروسنتريک

ی رابرتسونی دچار جايبه باشند. افرادی که در اثر جامی  ٢١و    ١۴کروموزوم    ،های درگيراغلب کروموزوم .شودمی



 

 

هستند. تعداد کروموزوم   ی رابرتسونیجايبههای سالم (از نظر فنوتيپ) جاشوند، پدر يا مادر آنان حامل سندرم داون می
   .باشدهای دارای ناهنجاری میعدد است و تنها مشکل او ايجاد گامت  ۴۵فرد حامل 

  

  

 ای شماتيک از جابجايی رابرتسونی : نم4شکل 

اين  درصد از مبتلايان را شامل می  ١حدوداً کمتر از    :21q21qحالت   )3 دارند  از متخصصين اعتقاد  شود. برخی 
نوع   يک  کروموزوم    ؛است ايزوکروموزوم حالت  دو  بازوهای  حالت  اين  هم    ٢١در  به  بلند  بازوهای  و  حذف  فرد 

خواهد داشت و اين فرد را حامل گويند و از لحاظ  )  21q21q( ٢١م  فرد تنها يک کروموزو  درواقعشوند.  متصل می
باشد. فرزند فرد حامل يا مبتلا به سندرم داون خواهد بود يا در اثر  فنوتيپ سالم بوده و مشکل تنها در گامتوژنز می

   .سقط خواهد شد ٢١مونوزومی 



 

 

  

  در سندرم داون 21q21q: نمای شماتيک از حالت نادر 5شکل 

د بود هخوا  ٢١تريزومی   کاريوتيپ هايی با  های بدنشان دارای سلول اين افراد در برخی از بخش ژنتيک   :موزاييک )4
می اتفاق  ميتوز  تقسيم  در  موزائيسم  دارند.  نرمال  حتی  کاريوتايپ  ديگر  برخی  در  چه  و  در  اينکه  به  بسته  و  افتد 

  ٢١تريزومی    هایسلوليعنی هرچه تعداد    ؛خواهد داد نوتيپ متفاوتی را نشان  ف  ،ای از تشکيل جنين اتفاق افتدمرحله 
    .دهدرا نشان می تریخفيفجنينی گذشته باشد) فنوتيپ  هایسلولکمتر باشد (زمان بيشتری از تشکيل 



 

 

  

  : تصوير کودک مبتلا به حالت موزائيک سندرم داون 6شکل 

  

  

 پيشگيری از سندرم داون 

مايع   هایسلولسال توسط آزمايش    ٣۵شد که همه مادران بالای  ه می در گذشته برای پيشگيری از سندرم داون توصي
پرزهای جفتینمونهيا   ) آمنيوسنتز (  آمنيوتيک از  گيرند (CVS) گيری  قرار  بررسی  از    ،تحت  بيش  آنجا که  از  اما 

زير    دوسوم مادران  از  داون  سندرم  به  مبتلا  می  ٣۵نوزادان  متولد  شيوهسال  حال حاضر  در  غربالگری های  شوند 
ماهه    سهيا   بارداریماهه اول    سهدر    معمولاً   ها کهشود. در اين شيوهبه همه مادران باردار توصيه می سندرم داون

    .شوداستفاده می سونوگرافیهمانند بررسی خون مادر يا  غيرتهاجمیهای گيرند از روشانجام می  بارداریدوم 

  

 (AFP)  پروتئينفيتوآلفا 



 

 

شود و يا ميزان آن بسيار اندک است. باردار يافت نمیول در خون مردان سالم و زنان غيرمعم  طوربهآلفافيتوپروتئين  
از  اندازه بخشی  حامله  مادران  در  آلفافيتوپروتئين  می   هایآزمايشگيری سطح سرمی  آن  از  و  است  توان غربالگری 

 سندرم داون،  انانسفالیمانند نواقص کانال نخاعی،    ،جنين استفاده کرد  هایناهنجاریها و  جهت تشخيص برخی بيماری
که يک نقص مادرزادی در ديواره شکمی  امفالوسلهای کروموزومی (تريزومی) يا  نادر مانند سندرم  هایبيماریو  

هفتگی مورد بررسی   ١۵ن زودتر از  خو   AFP ، چنانچه ميزان(Spinabifida)است. در مسدود شدن کانال نخاعی  
«استريول»    هایبنامموجود در خون به همراه نتايج دو تست ديگر   AFP یبا بررسقرار بگيرد، قابل اطمينان نيست.  

هنگامی که اين سه تست با هم انجام شوند به آن تست تريپل   .را تشخيص داد  (Down) توان سندرم داون می HCG و
است. اين تست بر   AFP از تست مجزای تردقيقاسکرين (تشخيص) مشکلات جنينی، بسيار گويند. اين تست جهت می

 .شودروی سرم خون مادر انجام می 

پايين داون: سطح  سندرم  تشخيص  جهت  باردار  زن  جنين يک  می  ۶٠در   AFP اسکرين  موارد  نشانه درصد  تواند 
سی قرار گيرد، مورد برر HCG يج دو تست استريول و همراه با نتا  AFP سندرم داون باشد اما هنگامی که نتايج تست

 .يابددرصد افزايش می  ٨٠م داون تا  احتمال تشخيص سندر

مصر وارفارين  يا  آسپرين  مانند  داروهای ضدانعقاد  که  می در صورتی  خونگيریف  انجام  از  قبل  پزشک    کنيد،  به 
دهيد. ممکن است مقادير نرمال آزمايشگاه AFP اطلاع  اين مقادير نرمال  های مختلف بدر  باشند.  داشته  تفاوت  هم  ا 

اشتباه محاسبه   AFP کند. شايدبسته به سن جنين فرق می  . به  شده استبالا يا پايين به اين معنی باشد که سن جنين 
 AFP گيریاندازه  منظوربهسنتز نيز  نين را محاسبه کرد. انجام آمنيوتوان سن جمی  تردقيقکمک سونوگرافی خيلی  

آم باردار مقدارنيون توصيه میمايع  افزايش می  تدريجبهدر هفته چهاردهم   AFP شود. در زنان  به  اين شروع  کند. 
 معمولاً در زنان سياهپوست   AFP يابد. مقاديرکاهش می  تدريجبه حالت تا يکی دو ماه قبل از تولد ادامه يافته و سپس  

گيری کرد. اندازه  دقتبهرا  AFP جنين لازم است مقداراست. برای تخمين صحيح سن  سفيدپوستکمی بالاتر از زنان 
برای هر خانم بر اساس وزن، نژاد، وضعيت ديابت (يعنی اينکه آيا شخص نياز به تزريق   AFP اندازه نرمال مقدار

را   AFP . اگر طی سونوگرافی تخمين سن جنين تغيير کند بايد مقدارشده استانسولين دارد) و سن جنين وی تنظيم  
   اره با آن تطبيق داد. دوب

تواند به اين دلايل باشد: سن نامناسب بارداری، حاملگی چند قلويی، جنين با در يک زن باردار می AFP مقدار بالای
شکمی ديواره  نقص  عصبی،  لوله  اصلاح (Omphalocele) نقص  برای  مرده.  جنين  نقص    Omphalocele و  يا 

 .عمل جراحی قرار بگيرد ديواره شکمی، نوزاد بايد پس از تولد مورد

به اين دلايل باشد: سن نامدر يک زن باردار می AFP مقدار کمتر از حد نرمال به تواند  آبستنی، جنين مبتلا  ناسب 
  م داون سندر

  

 : نمای شماتيک از کف دستان کودک مبتلا به سندرم داون که دارای يک خط متقاطع در کف دست هستند7شکل 



 

 

نگهداری بد و    ،شودخون می AFP پروتئين: سيگار کشيدن باعث افزايش مقدارفيتوتست آلفا  بر روی   تأثيرگذارعوامل  
يک    AFP.توانند در نتايج تست اختلال ايجاد کنندنامناسب خون در يخچال و آلوده بودن خون از دلايلی هستند که می 

غيرطبيعی باشد بايد   AFP چه نتايجچنان  .کندنگ است که احتمال وجود مشکلات را در جنين جستجو میتست اسکريني 
شود. سونوگرافی  غيرطبيعی از سونوگرافی استفاده می  AFP اضافه ديگری را نيز انجام داد. برای ارزيابی  هایتست

خون را   AFP کند، علت افزايش مقدارزايی و تخمين سن جنين را مشخص می بر اينکه مواردی از قبيل چندقلوعلاوه  
انجام شود.   آمنيوسنتزغيرطبيعی را تشخيص داد بايد  AFP ورتی که با سونوگرافی نتوان علتدهد. در صهم نشان می

 .گيری کردتوان به کمک آمنيوسنتز اندازهرا می مايع آمنيوتيکموجود در  AFP مقدار

  

 ماهه اول بارداری غربالگری سه

هفته   بين  در  و  است  جنين  پزشکی  جهانی  مؤسسه  انتخابی  باردار توصيه  حا  ١۴تا    ١١شيوه  مادران  همه  به  ملگی 
شود. در صورت افزار استاندارد استفاده میشود. در اين روش از مارکرهای سونوگرافی، بيوشيمی، مشاوره و نرممی

  .صد دقت دارددر  ٩۵تا  ٩٠ ،سه جهانی پزشکی جنينمؤس  تأييدانجام در مراکز مورد 

 

 ماهه دوم بارداری غربالگری سه

ماهه اول موفق به    درصد دقت دارد و در مادرانی که در سه  ٨۵تا    ٧۵ليه استانداردها تا بين  در صورت رعايت ک
ماهه اول وجود    های پيشرفته سه اند و يا در مواردی که امکان دسترسی به روش ماهه اول نشده  انجام غربالگری سه 

  .شودتوصيه می  ،ندارد

 

 غربالگری تجمعی 

محاسبه ريسک  ترکيب  در  از  می  سه شده  بدست  دوم  و  اول  همه  ماهه  رعايت  در صورت  و    ٩۵تا    استانداردهاآيد 
ن دليل در  شود و به هميماهه اول به اطلاع مادر رسانده نمی  شده سه قت دارد. در اين روش ريسک محاسبهصد ددر

دانند و آن را  ی میای خلاف موازين اخلاق پزشک عده  ،ماهه اول پرخطر تعيين شده  شده سهمواردی که ريسک محاسبه
  .کنندتوصيه نمی

 

 اميد به زندگی

دا نشانگان  به  مبتلايان  در ميان  دوران کودکی)  در  (مرگ  افراد جامعه  واحتمال مرگ زودرس  از متوسط  بيشتر  ن 
در رابطه با   ويژهبهگيری از خدمات پزشکی  باشد. بهرهها، مشکلات قلبی و عفونی میدليل اين مرگ  ترينمهماست.  

افزايش میمشک  اين بيماری را  دهد. اميد به زندگی  لات قلبی و دستگاه گوارش، اميد به زندگی در ميان مبتلايان به 
سال   در  مبتلا  دهه  ١٩١٢افراد  در  سال،  دوازده  به    هشتاد،  دهه    ٢۵ميلادی  در  و    در   يک  و  بيست  قرن  اولسال 

درصد مبتلايان در نخستين سال   ١٢تا    ۴بين  تا شصت سال رسيده است. در حال حاضر    پنجاه  به  صنعتی  کشورهای
می دست  از  را  خود  جان  طولانیتولد  حيات  احتمال  ميان  دهند.  از  است.  وابسته  قلبی  مشکلات  به  حدی  تا  مدت 

قلبی مادرزادی دارند،    ،مبتلايان تا    ۵٠و  سال    ١٠درصد تا    ۶٠کسانی که مشکلات   ،کنندسال عمر می   ٣٠درصد 
به  درصد مبت  ٨۵  کهدرحالی  قلبی  درصد    ١٠رسند.  میسالگی    ٣٠درصد به    ٨٠سالگی و    ١٠لايان بدون مشکلات 

    .کنندن بيش از هفتاد سال عمر می ومبتلايان به نشانگان دا

داو  به سندرم  که مبتلا  ً   ن هستندافرادی  با    تقريبا فکری همراه هستند.    هایمعلوليتهميشه  اين    هایتوانايیجسمی و 
بزرگسا سنين  در  کودکان    معمولاً   ،لیافراد  به  ايمنی   9يا    8شبيه  سيستم  داون  سندرم  مبتلايان  همچنين  است.  ساله 



 

 

  ، سرطان خون  ، صرع  ، جمله نقص مادرزادی قلب  و با افزايش خطر ابتلا به انواع مشکلات سلامتی از ضعيفی دارند  
  تيروئيد و اختلالات روانی مواجه هستند.  هایبيماری

  

  ات مبتلايان سندرم داون با ميزان شيوع اين صفات برحسب درصد: مشخصات صف 1جدول شماره 

  درصد فراوانی   مشخصات  درصد فراوانی   مشخصات
  %60  غيرطبيعی  هایدندان   %99  اختلالات روانی 

  %60  اینقطهچشم   %90  رشد تأخير
  %60  کوتاه  هایدست  %90  فتق ناف

  %60  گردن کوتاه   %80  افزايش پوست پشت گردن
  %60  وقفه تنفسی در خواب  %80  عضله کم بدن 

  %57  خميدگی نوک انگشت پنجم   %76  باريکی سقف دهان
کوچک سفيد در  هایلکه  %75  سر پهن

  هاچشمعنبيه 
56%  

  %53  تک تقاطع چين کف دست   %75  پذير انعطافرباط 
ً زبان    %47  زدهزبان بيرون  %75  بزرگ  نسبتا
  %40  بيماری قلبی مادرزادی   %70  غيرطبيعی هایگوش

  ~ %30  لوچی چشم   %68  دماغ پهن 
تفکيک انگشتان اول و دوم  

  پا
  %20  هابيضه عدم نزول   68%

  

  فيزيکی سندرم داون  هایويژگی

 ،يک خط متقاطع در چين کف دست ،پل مسطح بينی و دماغ پهن ،تنه ضعيف عضلانی ،اینقطهچشمان  ،چانه کوچک
ً زبان    ،دهان کوچک بيرو  نسبتا دهان  از  زبان  از  ن بزرگ و  آپنه    هایمشخصه زده  داون است.  مبتلايان سندرم  بارز 

مشترک    هایويژگیانسدادی خواب يا تنگی تنفسی در خواب برای نيمی از مبتلايان سندرم داون مشترک است. ديگر  
فضای اضافی    ،ی مفاصل بيش از حدپذيرانعطاف  ،گردن کوتاه و پهن  ،عبارتند از: چهره ديسمورفيک مسطح و پهن

پابين   دوم  انگشت  با  پا  شست  کوتاه.    غيرطبيعیالگوهای    ،انگشت  انگشتان  و  انگشتان  نوک  مفصل   ثباتیبیدر 
atlantoaxial  درصد از اين    2-1که ممکن است در    افتدمیدرصد از مبتلايان سندرم داون اتفاق    20برای    ،در سر

نخاعی گردد.   آسيب  به  ران  دررفتگیافراد منجر  بدون  ،مفصل  است  از    ممکن  بيش  در  به   1/3تروما  مبتلا  افراد 
  سندرم داون رخ دهد.  

سندرم داون متوسط   به  ميزان سرعت رشد قد و قامت در مبتلايان سندرم داون آهسته بوده و مردان بزرگسال مبتلا
با افزايش  خواهند داشت. افراد مبتلا به سندرم داون مترسانتی  142تا و زنان بزرگسال   مترسانتی 154ارتفاع قامت تا 

  مواجه خواهند بود. خطر افزايش چاقی  با ،ميزان سن



 

 

  

  کودک مبتلا به سندرم داون از : نمای شماتيک8شکل 

  

  عصبی سندرم داون  هایويژگی

بطوريکه اين افراد با مشکلات   ،اکثر مبتلايان سندرم داون دچار مشکلات فکری و عصبی از خفيف تا شديد هستند
مشکلات فکری عصبی متوسط دارای ميزان بهره هوشی    ، IQ=50-69يزان بهره هوشی  فکری عصبی خفيف دارای م

IQ=35-50    هوشی بهره  ميزان  دارای  شديد  عصبی  فکری  مشکلات  مبتلايان باشندمی  IQ=20-35و  از  برخی    .
ث توانايی صحبت کردن را از دست بدهند. سندرم داون باع  ،سال از عمر خود  30سندرم داون ممکن است پس از  

ماه شروع به خزيدن برای حرکت   8مبتلا به سندرم داون پس از    کودکان.  شودمی از موارد ناتوانی فکری    1/3حدود  
و   کنندمی شروع به خزيدن    ، ماه از تولد  5پس از    معمولاً کودکان نرمال و سالم    حالی کهدر    کنندمیدر روی زمين  

شروع به راه رفتن   ،ز تولد به آهستگی و با سرعت خيلی کندماه ا  21همچنين کودکان مبتلا به سندرم داون پس از  
ش  راه رفتن شروع و آموز  ،ماه از تولد 14معمول پس از  طوربهکه کودکان نرمال و سالم  است یحال دراين  ،کنندمی

مبتلا    کودکان  در  ،درصد به اوتيسم اختصاص دارد  30روانی که حدود    هایبيماری.  کنندمی  برای راه رفتن را تجربه
- 10بعبارتی از بين کودکان مبتلا به سندرم داون فقط    ؛دهدمی درصد را به خود اختصاص    10تا    5  به سندرم داون

  . شوندمیبه اوتيسم مبتلا   5%



 

 

  

 زده و فاصله انگشتان پا دقت کنيدبه نقاط فلش ،: تصاويری از کودک مبتلا به سندرم داون9شکل 

مبتلايان سندرم داون هميشه سعی    درواقع .  کنندمی از احساسات را تجربه    ایگستردهف  طي  ، افراد مبتلا به سندرم داون
را   نيازهای روزمره خودشان  ندارند و تمامی  آنها هيچ مشکلی  که  ثابت کنند  به ديگران  تا  دارند  اين  و    تنهايیبه بر 

 منظور به عمومی نگاهی خاص داشته باشد    هایمکانانجام دهند. حتی اگر کسی به اين افراد در    توانندمیصحت تمام  
حس   ،ی خودشان بر آن شخصمبنی بر آشکار بودن بيمار  خوبیبهمبتلايان آن نگاه را    ،اينکه اين افراد خاص هستند

در اطراف خودشان توجه دارند تا ببينند آيا کسی   چيزهمهسندرم هميشه به  اين  . به همين دليل اکثر مبتلايان  کنندمی
درون شهری    هایاتوبوس  مانند  میبودن آنها هست يا نه؟ حتی اين بيماران وقتی سوار وسايل نقليه عمو  متوجه خاص

اما اين افراد اصرار بر اين    ،کندنمیدريافت    ونقلحملبرای    ایهزينهاز آنها    رانندهکمکبا اينکه راننده يا    ،شوندمی
که   ً دارند  هزينه    حتما ديگرا  ونقلحملبايستی  مثل  کنندرا  پرداخت  و شخصيت   دهندهنشاناين    و  ن  احساسات  وجود 

م داون هميشه خوشحال . با اينکه مبتلايان سندرباشدمیاجتماعی و اهميت اين شخصيت در وجود مبتلايان سندرم داون 
ن و  ود. کودکااما افسردگی و اضطراب ممکن است اوايل دوران بلوغ در اين افراد ايجاد ش  ،رسندمینظر  و شادمان ب

داو سندرم  هستنبزرگسالان  صرعی  حملات  خطر  معرض  در  حدود  ـــــن  که  و  %  5- 10د  کودکان  در  50در   %
رخ اسپاسم دهدمی  بزرگسالان  نام  به  تشنج  از  خاصی  نوع  به  ابتلا  خطر  افزايش  شامل  صرعی  حملات  اين   .

به بيماری آلزايمر   ،کنندمیعمر    سال  40درصد از مبتلايان سندرم داون که تا بالای    15شيرخواران است. در حدود  
بالای    شوندمی دچار   که  داون  سندرم  مبتلايان  کنند  60و  عمر  حدود    ،سال  دچار  %  50- 70در  آلزايمر  بيماری  به 

  خواهند شد.  

  

  حواس در سندرم داون هایويژگی

درصد    80تا    38نايی در  . مشکلات بي دهدمیاختلالات شنوايی و بينايی در بيش از نيمی از مبتلايان سندرم داون رخ  
درصد از مبتلايان سندرم داون به استرابيسم (لوچی چشم)   50تا    20. حدود  دهدمیاز افراد مبتلا به سندرم داون رخ  

. آب مرواريد (کدورت عدسی چشم)  کنندمیهم حرکت ن  هماهنگ با  صورتبه  هاچشم   ، که در اين حالت  شوندمی دچار  
کونوس (نازکی مخروط  و ممکن است در زمان تولد وجود داشته باشد. کراتو  دهدمیدرصد از مبتلايان رخ    15در  

عيوب انکساری در    علت  به است و    ترشايع قرنيه چشم) و گلوکوم (افزايش فشار چشم) نيز در مبتلايان سندرم داون  
در قسمت   ایقهوهبه  کوچک سفيد و يا خاکستری مايل    هایلکهفيلد (مکن است نياز به عينک باشد. نقاط براشچشم م

  درصد از چشمان مبتلايان سندرم داون وجود دارد.  85تا  38بيرونی عنبيه) در حال حاضر در 

. اوتيت ميانی گوش همراه با افيوژن دهدمیدرصد از کودکان مبتلا به سندرم داون رخ   90تا  50مشکلات شنوايی در 
  40درصد و عفونت گوش مزمن در    70تا    50ع چرک) در  (عفونت گوش با عوامل ميکروبی همراه با التهاب و تجم

از مبتلايان رخ    60تا   اول زندگی شروع  دهدمیدرصد  اغلب در سال  دليل    شودمی. عفونت گوش  به  تا حدودی  و 
و    دهدمیدر سنين کودکی رخ    معمولاً . از دست دادن حس شنوايی  دهدمیضعف عملکرد شيپور استاش گوش رخ  

  .  دهدمیقرار  تأثيررا تحت  از مبتلايان  درصد 70ا  ت 10حدود 



 

 

  

  قلبی در سندرم داون هایبيماری

درصد است. مشکلاتی مانند تترالوژی فالوت و    40قلبی در نوزادان مبتلا به سندرم داون در حدود    هایبيماریآمار  
افراد مبتلا به سندرم داون    ،مادرزادی قلبی دخالت داشته باشد. با اين حال  هایبيماریممکن است در    ،مجرای شريانی

  مواجه هستند.  هارگخطر کمتری از سخت شدن يا گرفتگی با 

  

  سرطان در سندرم داون 

. کودکان مبتلا به سندرم  افتدمی برابر بيشتر از ديگر کودکان در کودکان سندرم داون اتفاق    15تا    10  ، سرطان خون
مگاکاريوبلاستيک در  و لوسمی ميلوئيد حاد  شوندمیگران مبتلا برابر بيشتر از دي 20 ، داون به لوسمی لنفوبلاستی حاد

  است.   ترشايعبرابر  500 ،کودکان مبتلا

  

  در سندرم داون  ريزدرونغدد 

نيز در افراد مبتلا   1. ديابت نوع  دهدمی درصد از افراد مبتلا به سندرم داون رخ    50تا    20مشکلات غده تيروئيد در  
  به سندرم داون شايع است.  

  

  دستگاه گوارش در سندرم داون 

و ممکن است باعث تغيير رفتار اين افراد گردد. يک علت   دهدمیيبوست در نيمی از افراد مبتلا به سندرم داون رخ  
داون سندرم  به  مبتلا  افراد  يبوست  برای  در    ،بالقوه  که  است  مبتلايان  15ا  ت  2بيماری هيرشپرونگ  از  رخ    درصد 

روده عملکردی در ناحيه شکمی بوده که طی آن تمام و يا بخشی از  - يک اختلال عصبی  بيماری هيرشپرونگ. دهدمی
دليل  به .  شوندو در نتيجه دچار اختلال عملکردی میهستند  فاقد اعصاب   دستگاه گوارشهای ابتدايی  و يا قسمت بزرگ

در پشت قسمتی که  مدفوعروده، اين قسمت تحرک کافی نداشته و در نتيجه    یدر انتهاعدم وجود بافت عصبی کامل  
ندارد  کامل  می  ،اعصاب  پيدا  قسمت  تجمع  اين  و  می مزمن  طوربهکند  بزرگ  و  م   .شودگشاد  مشکلات  کرر ديگر 

ديورتيکول مکل (يک اختلال مادرزادی است که در    ،تنگی پيلور   ،آترزی دوازدهه   مادرزادی در سندرم داون شامل
کيسه   کوچک  زدگیبيرون.) و ديورتيکول مقعد ( شودمیآن يک کيسه در نزديکی انتهای تحتانی روده کوچک تشکيل  

در    .ارثی) است(  ژنتيکیبا زمينه   روده باريک خودايمنیيک اختلال  بيماری سلياک {.  باشدمیمانند در ديواره مقعد)  
اختلال دارهستند    ديدهآسيباين بيماری گوارشی پرزهای روده باريک   بيماران    ورتی کهصد. در  نو در جذب مواد 

و گاه جوی دوسر   چاودار، جو،  گندمد  مانن غلاتکه در برخی از   (gliadin) گلوتنمبتلا به سلياک پروتئينی از دسته  
درصد از مبتلايان سندرم داون را درگير   20تا    7حدود    }شوندعدم تحمل می   علائموجود دارد را مصرف کنند دچار  

  . همچنين بيماری رفلکس معده نيز در مبتلايان سندرم داون شايع است. کندمی

  

  در سندرم داون هادندان

شدي بيماری  به  زندگی خود  اوايل  در  همچنين  و  هستند  لثه  التهاب  به  ابتلا  بيشتر مستعد  داون  به سندرم  د  افراد مبتلا 
 های دندان بخصوص    هادندان و از دست دادن    شوندمی) مبتلا  هالثهکننده  ه نکروزان اولسراتيو (ضايعات زخمالتهاب لث

. تحقيقات نشان داده است که به دليل ضعيف بودن  شودمی در اوايل زندگی مبتلايان سندرم داون ديده    ،جلو و فک پايين
داون مبتلايان سندرم  ايمنی  در  اين اف  ،سيستم  بيشتر  آلبيکنس)  معرض  راد  افزايش عفونت مخمر دهان (کانديدا  خطر 



 

 

مقاومت   به  منجر  امر  همين  که  دارند  قليايی  بزاق  داون  سندرم  به  مبتلا  افراد  بيشتر  دارند.  برابر    هادندانقرار  در 
هرات کمتر شايع در  تظا.  يابدمیپيوسته کاهش    طوربهبزاق دهان اين افراد  که    حالی استاين در    ،شودمیپوسيدگی  

  %). 20کم مينای دندان ( سندرم داون عبارتند از: شکاف کام و لب و تحجر

  

  باروری در سندرم داون 

داون   سندرم  به  مبتلا  شوند  توانندمین   معمولاً مردان  فرزند  کهدر    ،صاحب  داون    حالی  سندرم  به  مبتلا  ً زنان    بعضا
درصد تخمين    50تا    30حدود    ،ری در زنان مبتلا به سندرم داونباردار شوند و صاحب فرزند باشند. بارو  توانندمی

شايان ذکر است که بدون    .کنندمیتجربه    ترپايينيائسگی را در سنين    ،. همچنين زنان مبتلا به سندرم داونشودمیزده  
تلا به اين سندرم  حدود نيمی از کودکانی که از والدين سندرم داون متولد شوند نيز مب  ،باروری  کنندهتقويت  آوریفن 

  خواهند بود.

  

  کاريوتيپ سندرم داون 

کروموزوم   سه  دارای  که  داون  کاريوتيپ    هایسلول در    21شماره    غيرجنسیسندرم  با  است  مبتلا    47XX+21فرد 
نتيجه    21درصد از موارد تريزومی    88. حدود  گرددمیبرای مردان مبتلا گزارش    47XY+21برای زنان مبتلا و  

کروم از موارد تريزومی    8مادری و حدود    21وزوم شماره  عدم تفکيک  کروموزوم    21درصد  نتيجه عدم تفکيک 
  . استنتيجه خطا در فرايند ادغام تخمک و اسپرم هم در  21درصد از موارد تريزومی  3و  باشدمی پدری  21شماره 

  

  : نمای شماتيک از کاريوتايپ کروموزومی سندرم داون10شکل 



 

 

  داون ژنتيک در سندرم اپی

از   بسياری  به  ابتلا  افزايش خطر  با  داون  که    هایبيماری سندرم  ميانسالی   معمولاً مزمن  بالای  يا  ميانسالی  در سنين 
آلزايمر  شودمیشروع   تريزومی    ،مانند  در  که  پيری زودرس  است.  ارتباط  دارد  21در  افزايش    دهندهنشان  ،وجود 
د مولکولی برای اين فرضيه نادر است. با توجه به نشانگر سن اما شواه  ،باشدمی  هابافتسن فيزيولوژيک    پرشتاب

سن فيزيولوژيک خون و بافت مغز را   21تريزومی    ،شودمیژنتيک شناخته  ساعت اپی  عنوانبهفيزيولوژيک بافت که  
  .  دهدمیسال افزايش  6/6متوسط تا  طوربه

  

 ته سلولی انساندر هس I: نمای شماتيک از الگوی صحيح تقسيم جنسی ميوز 11شکل 

  غربالگری در سندرم داون 

سن ميزان  گرفتن  نظر  در  بدون  باردار  زنان  همه  در  داون  سندرم  برای  زمان   ،غربالگری  بهترين  است.  الزامی 
داون سندرم  برای  غربا  ،غربالگری  تکرار  است.  بارداری  دوم  و  اول  ماهه  به   تأييد  منظوربه گری  لسه  مبتلا  جنين 

  .باشدمی سندرم داون الزامی 

در  زمان انجام   غربالگری 
  بارداری 

  توصيف  مثبت کاذب  نرخ تشخيص 

استفاده از اولتراسوند برای    %5 %87-82  13-10 هایهفته  آزمون ترکيبی 
زجاجی گردن   گيریاندازه

و  hCGجنين و تست بتا 
PAPP-A  

  ،فيتوپروتئين سرم مادر- آلفا  %5 %81 20-15 هایهفته  چهارگانه
 ،هکونژوگاستريول غير



 

 

hCG،inhibin-A  
ترکيبی از غربالگری   %5 %94.96 20-15 هایهفته  آزمون جامع

 NT،PAPP-A ،چهارگانه
DNA  آزاد سلولی
  جنين 

نمونه خون از رگ مادر   %0.3 %100-96  به بعد 10از هفته 
گرفته شده و برای تجزيه و  

آزاد جنينی   DNAتحليل 
  شودمیبررسی 

  سه ماهه اول و دوم بارداری با ميزان نرخ تشخيص  : غربالگری سندرم داون در2جدول 

  

  غربالگری بهداشتی و بالينی سندرم داون 

بخاطر اشتباه   ، گاهیاما با اين حال  ،کندمیبا اينکه سندرم داون امروز دستور سقط قانونی را از مقام دادگاه دريافت  
کودکانی با سندرم داون نيز    ،ق محرومدر تشخيص سندرم داون و يا عدم در دسترس بودن لوازم تشخيص در مناط

از    سيستماتيک ابلاغ نموده است،  صورتبه را    هايیتوصيه  ،. سازمان بهداشت جهانی برای اين منظورشوندمیمتولد  
بايستی نوار قلبی و سونوگرافی اندامی را انجام داد.    نوزادانبرای همه اين    ، جمله: در هنگام تولد نوزادان سندرم داون

ت جراحی قلبی برای سه ماه اول زندگی اين کودکان نياز باشد. مشکلات دريچه قلب ممکن است در افراد  ممکن اس
دهد رخ  داون  سندرم  به  مبتلا  بلوغ    ،جوان  دوران  اوايل  و  نوجوانان  برای  سونوگرافی  طريق  از  ارزيابی  بنابراين 

از نظر کلينيکی و    هابيضهارزيابی    ،ن بيضهاست. همچنين با توجه به خطر ابتلا به سرطا  موردنيازمبتلايان داون  
  سالانه بايستی برای مردان مبتلا به سندرم داون انجام گردد.   طوربهبالينی 

  بزرگسالان   کودکان   آزمون
  سال  5سال تا   3هر   ماه در هر سال  12 ،ماه 6  شنوايی

T4   وTSH   ماه در سال  6هر    
  سال  5سال تا   3هر   ماه در سال  6هر   ها چشم
    ماه  6سال به ازای هر  2  ها دندان

اگر    ،يا قبل از آن   گیسال  3تا    2بين    بيماری سلياک
  علائمی از بيماری ديده شد

  

اگر علائم   ،سال يا قبل از آن  4تا    3  الگوی خواب 
  آپنه انسدادی خواب رخ داد 

  

    سالگی  5تا  3بين   گردن  Xاشعه 

  آنان نوع آزمون و سن فيزيولوژيک  برحسبغربالگری مبتلايان سندرم داون : 3جدول 

  

  رفتار اجتماعی در سندرم داون  بينیپيش

منظم در مدرسه حضور دارند. برخی از آنان از    طوربهدرصد از کودکان مبتلا به سندرم داون در اروپا    15تا    5بين  
درصد    40متحده آمريکا حدود    نيست. در ايالات  زياد اما با اين حال تعداد اين افراد    ،شوندمی   التحصيلفارغدبيرستان  

يادگيری خواندن    ،شوند. بسياری از اين افراد  التحصيلفارغاز کسانی که ناتوانی فکری دارند موفق شدند از دبيرستان  
درصد از بزرگسالان مبتلا به سندرم داون در    20منظم انجام دهند. حدود    طوربه   توانندمی و نوشتن و حتی کار را  

آمري  درآمد هستندايالات متحده  برای کسب  به کار  اروپا حدود    ، کا مشغول  به   1اما در  مبتلا  از بزرگسالان  درصد 
نيمه   طوربه . بسياری از مبتلايان سندرم داون  باشندمیمنظم مشغول انجام کار برای کسب درآمد    طوربه   ، سندرم داون

و پزشکی هستند. افراد مبتلا به سندرم داون در    حقوقی  ،کمک مالیزندگی کنند اما اغلب آنها نيازمند    توانندمیمستقل  
فاکتور مرگ اين ريسک  افراد نرمال هستند.  به  بالای مرگ زودرس نسبت  قلبی    ،معرض خطر  از مشکلات  اغلب 



 

 

و   ناشی    هایعفونتعروقی  بهبود  شودمیميکروبی  با  حال حاضر  در  برای    ،پزشکی  هایمراقبت.  زندگی  به  اميد 
قلبی و گوارشی در سال مشکلات قلبی و گوارشی   افراد با مشکلات  افزايش اميد به زندگی  افزايش يافته است. اين 

  60تا    50به    2000سال ارتقاء يافته است و در سال    25به    1980سال از عمر آنها بوده که در سال   12حدود    1912
اون در سال اول زندگی آنها درصد از مرگ مبتلايان سندرم د  12تا    4در حال حاضر بين  سال افزايش يافته است.  

تعيين  دهدمیرخ   قلبی عروقی  تا حدودی توسط مشکلات  داون  بقای طولانی مدت مبتلايان سندرم  احتمال  . شودمی . 
هستند عروقی  قلبی  مادرزادی  با مشکلات  همراه  و  بوده  داون  سندرم  به  مبتلا  که  سن  60حدود    ،کسانی  تا   %10  

قلبی مانندمینده  سالگی ز  30% تا سن  50سالگی و حدود   . همچنين کسانی که مبتلا به سندرم داون بدون مشکلات 
% از مبتلايان سندرم داون  10. حدود  مانندمیسالگی زنده    30% تا  80سالگی و    10% تا  85حدود    ،عروقی هستند

  . مانندمی سالگی زنده  70تا 

  

  سندرم داون  گيرشناسیهمه اپيدميولوژی يا 

داون حدود    ،ن در سطح جها  2010از سال   هر    1فراوانی سندرم  تعداد    باشدمیتولد زنده    1000در    ومير مرگو 
حدود   داون  سندرم  در جهان    17000مبتلايان  داونباشدمی نفر  سندرم  به  مبتلا  کودکان  که    ، .  در کشورهايی  بيشتر 

بارداری    جنينسقط که سن  و کشورهايی  نيست  بالای  مجاز  متولد    30مادران  است  متحده دشونمی سال  ايالات  در   .
در  تولد زنده است.    1000در هر    1/1تولد زنده و در نروژ    1000در هر    4/1فرکانس سندرم داون حدود    ،آمريکا
تولد زنده بود که از آن زمان به بعد   1000در هر    2فرکانس سندرم داون حدود    ،در ايالات متحده آمريکا  1950سال  

و   تولد  غربالگری  به  توجه  داون  ينجن   سقطبا  به  برابر   ،مبتلا  دو  از  بيش  يافت.  کاهش  داون  سندرم  فرکانس 
د  هایحاملگی سقط    دنشومیسقط    خودخودبه  طوربه اون  سندرم  حدود  خودخودبهو  اختلالات   8ی  تمام  از  درصد 

  .شودمی مادرزادی را شامل 

  

  II: نمای شماتيک از تقسيم جنسی ميوز 12شکل 

سالگی    20. شانس مادر در سن  دهدمیقرار    تأثيربه سندرم داون را تحت    منجرری  سن مادر شانس داشتن يک باردا
  ، است  959در    1  ،سالگی اين شانس  30در سن    ،است  1441در    1  ،برای داشتن يک بارداری مبتلا به سندرم داون

شانس داشتن  سالگی    50است و در سن   84در    1  ،به سندرم داون  الگی شانس داشتن يک بارداری منجرس  40در سن  
اگرچه احتمال داشتن فرزند مبتلا به سندرم داون با افزايش سن  است.    44در    1  ،به سندرم داون  نجريک بارداری م

  تر جوانسال و يا    35درصد از کودکان مبتلا به سندرم داون از زنان    70با اين حال حدود    ،شودمیمادر نيز بيشتر  
. سن  دهندمیرا از خود نشان    ترمسندام به بارداری بيشتری نسبت به مردم  که مرد و زن جوان اق   چرا  اندشدهمتولد  



 

 

بطوريکه سن بالای پدر   ،شودمیبرای داشتن فرزند مبتلا به سندرم داون محسوب    خطرسازبالای پدر نيز يک عامل  
افزريسک    تواندمیسال    35همراه با زن بالای   داون را  ايش دهد ولی در  خطر برای داشتن فرزند مبتلا به سندرم 

  .  شودمیسن بالای پدر عامل خطر برای داشتن فرزند مبتلا به سندرم داون محسوب ن ،سال 35از  ترجوان زنان 

  

  تاريخچه سندرم داون 

توسط دکتر ژان اتين دومينيک اسکويرول   1838اولين بار در سال    ،با اختلالات ذهنی و فکری  21فنوتيپ تريزومی  
اولين بار سندرم    1862پزشک انگليسی به نام جان لانگدن داون در سال  ی صورت گرفت.  گزارش ناقصبا  فرانسوی  
يک نوع مجزا از ناتوانی ذهنی  عنوانبه اين اختلال را   ،1866ناتوانی ذهنی توصيف کرد و در سال   عنوانبه داون را 

يک پزشک فرانسوی به    1944گزارش کرد و آن را به رسميت شناخت. در سال    ایگسترده  طوربه و فکری انسان  
اين اختلال را   ادوارد سگوئين  از اختلال کرتينيسم توصيف کرد.    عنوانبه نام   (Cretinism) بيماری کرتينيسمجدا 

از زمان تولد روی می به علت وجود هيپوتيروئيدی  بيماری است که  تولد   .دهدنوعی  از زمان  هيپوتيروئيدی  وجود 
  ، 20در قرن    .گرددذهنی و جسمی نوزاد می  افتادگیعقبدر دوران جنينی است که موجب   يداغلب ناشی از کمبود  

بسياری از نوزادان معلول يا کشته   ،سندرم داون به شکل قابل تشخيصی از ناتوانی ذهنی تبديل شد. در دوران باستان
تعداد زيادی از کودکان مبتلا به سندرم   ،. در قرن بيستمشدندمیبه حال خود رها    هاکوهو    هاجنگلو يا در    شدندمی

جان   ،اول زندگی خود و يا اوايل دوران بلوغ هایسال در همان  ،داون به دليل عدم پيشرفت مناسب در عرصه پزشکی
در آلمان نازی و بعد  پيشوايی آدلف هيتلر    خود را از دست دادند. با ظهور جنبش اصلاح نژادی (يوژنيک) در زمان 

اختلالات ناتوانی ذهنی آغاز    هرگونهافراد مبتلا به سندرم داون و    سازیعقيمبرنامه    ،از آن در ايالات متحده آمريکا
  شد.  

   

: دکتر ژان اتين دومينيک اسکويرول (تصوير سمت راست) و دکتر ادوارد سگوئين (تصوير سمت چپ) از 13شکل 
  قان فنوتيپ سندرم داون محق

تعدادی و ساختمانی ممکن    صورتبهشناسايی اختلالات کروموزومی    ، 1950با کشف روش کاريوتايپينگ در سال  
  هایسلول دکتر جروم لوژن اعلام کرد که سندرم داون ناشی از يک کروموزوم اضافی در هسته    ، 1959در سال  شد.  

شورای علمی فدراسيون ژنتيک انسانی    ، 2014رديد داشت و در سال  لوژن به اين کشف ت  ،با اين حالانسان است.  
داون با تريزومی   اتفاق آراء جايزه بزرگ کشف مکانيسم عمل سندرم  را به دکتر مارت گوتير اهداء    21فرانسه به 

گوتير    ريموند تورپين در هاپيتال تروسای پاريس فرانسه انجام شد. جروم لوژن و مارت کرد. اين کشف در آزمايشگاه  
  هر دو دانشجوی اين مرکز آزمايشگاهی بودند.  



 

 

 ، توسط مجمع عمومی سازمان ملل متحد  2011اعلام گرديد و در سال    2006مارس    21روز جهانی سندرم داون در  
روز جهانی سندرم داون    عنوانبه مارس هر سال    21بنابراين روز    ؛روز جهانی سندرم داون به رسميت شناخته شد

  . دشومیشناخته 

  

و   1862 هایسالدر  ،از سايرين  ترکامل طوربه: تصاوير دکتر جان لانگدن داون اولين کاشف سندرم داون 14شکل 
1866  

  

  

  در سندرم داون 21کاشف تريزومی  : تصوير دکتر جروم لوژن فرانسوی15شکل 

  



 

 

  

  رم داوندر سند 21سم عمل تريزومی : تصوير خانم دکتر مارت گوتير کاشف مکاني16شکل 
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  باشدمی 2012ناشی از سندرم داون در جهان تا سال  وميرمرگتعداد ميليون نفر  برحسباعداد ثبت شده 

  

  منابع:

)  1کتاب پاتولوژی در ژنتيک پزشکی (  ،راد مانوشتوحيدی  ،سمانه  دلساده   ،باقری رعنا  ،جمالی مهسا  ،اسعدی شاهين
  1396بهار  ،انتشارات کتب دانشگاهی عميدی  ،345- 370صفحات  ،)A-Lجلد اول (

  

  

 

 

 

 

 

  

 

  

  

  


