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Abstract 
 

Fraser syndrome is an autosomal recessive inherited disorder with multiple anomalies that have 

always been seen with cryptophthalmos. In this study, a 14-year girl with cryptophthalmos, syndactyly of 

the upper and lower limbs finger, cardiac and urogenital abnormalities referred to ophthalmology 

department of Kermanshah’s Imam Khomeini Hospital in 2011. There was no visual organized globe in 

ocular ultrasound examination. Separation of the lens of the anterior and posterior segments was not 

visible. On both sides of a large cystic space was seen anterolateral globe. Although we did the 

ultrasound, there was no visual potential, but the patient at the time of the photo flash light response 

suggests that there is some degree of health of the visual pathway, but these symptoms alone cannot be 

the reason for the surgery. Therefore, we recommend preoperative ultrasonography and if the 

confirmation of visual potential and organized globe, lid opening can be done to prevent suffering and 

unnecessary further surgery. 
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كزارش مورد

  يگزارش يك مورد سندرم فريزر در ايران و مداخلات بينايي غير ضرور
  
       1ليلا رضايي

       2مهدي مرادي نظر

  3عباس آقائي
  چكيده
بـا كريپتوافتـالموس    معمولاً وباشد  مي همراه هاي متعدد با آنومالي است كه رم فريزر اختلال ارثي اتوزومال مغلوبسند
سـابقه   طرفـه و  پا به صـورت دو  داكتيلي انگشتان دست و ساله با كريپتوافتالموس، سين 14در اين تحقيق دختر. شود ديده مي

معرفـي  . ه بخش چشم پزشكي بيمارستان امـام خمينـي كرمانشـاه مراجعـه كـرد     ب 1390در سال كه اختلالات قلبي اورژنيتال 
لنز و سگمان قدامي قابل رويـت و تفكيـك از سـگمان    . نشدگونه پتانسيل بينايي مشاهده  سونوگرافي چشم، هيچ در شود مي

، نوگرافيهرچنـد در سـو  . شـد  در هر دو طرف يـك فضـاي كيسـتيك حجـيم در انترولتـرال گلـوب ديـده مـي        . خلفي نبود
داد كـه حكايـت از وجـود     گونه پتانسيل بينايي ديده نشد، ولي بيمار در زمان تهيه عكس به نور فلش واكنش نشـان مـي   هيچ

بنـابراين  . تواند دليلي براي انجام جراحـي روي بيمـار باشـد    درجاتي از سلامت مسير بينايي است، اما اين نشانه به تنهايي نمي
و در صورت تائيد وجود پتانسيل بينايي و گلوپ ارگانيزه نسبت بـه   شود ميقبل از عمل جراحي  به انجام سونوگرافيتوصيه 

  .شودهاي غير ضروري جلوگيري  تر و انجام جراحي باز كردن پلك اقدام گردد تا از رنجش بيش
  

  سندرم فريزر، كريپتوافتالموس، اختلال ارثي: واژه هاي كليدي
  

  مقدمه
اسـت   اتوزومـال مغلـوب   سندرم فريزر اختلال ارثي

وجـود دو معيـار    .همـراه اسـت  هاي متعـدد   با آنومالي كه
 كريپتوافتالموس يك يا دوطرفه، آنـومالي ژنيــتال، (اصلي 

يا يك معيـار ) برادر مبتلا وجود خواهر و سين داكتيلي و
آنومــالي (معيــار فرعــي  چهــارحــداقل  اصلـــي همــراه بــا

عقب ماندگي شكاف اوروفاسيال،  حنجره، گوش، بيني،
براي تشخيص بيمـاري  ) ذهني، هرني نافي وآژنـزي كليه

وجـــود كريپتوافتـــالموس  معمـــولاً. )1-4(كـــافي اســـت
ــه ثابــت ســندرم     ــا يافت ــن ســندرم اســت ام جزءاصــلي اي

كه اولين بار بيماري توسـط   1872از سال  .)6 ،5(باشد نمي
مـورد از   200تاكنون حـدود   شدزهندر گزارش  پلپني و

اكثـر مـوارد بيمـاري    . گزارش گرديده اسـت اين بيماري 
 بــروز ايــن ســندرم در. )1(شــده اســت ديــدهدر دختــران 

زايي  در ده هزار مرده 1/1در ده هزار تولد زنده و  043/0
اين سندرم با سونوگرافي قبل از تولد  معمولاً .)1(باشد مي

از سونوگرافي چشـم  بعد از تولد نيز  .قابل تشخيص است
لنــز وتعيــين تمــايز اتــاق  ،بــادي جهــت بررســي ســيلياري

هاي  شود گرچه تشخيص قطعي با يافته قدامي استفاده مي
بــا  در چنــد بيمــار .)8 ،7(دوشــ انجــام مــيهيســتوپاتولوژي 
اي  مرحله چند هاي يك يا جراحيكامل  كريپتوفتالموس
فورنيكس با هدف بهبود زيبـايي انجـام    بازسازي پلك و
  لنز و اتاق قدامي و  ،رنيهدليل عدم تمايز ق هشده است اما ب
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آن، ايـن نـوع   جراحي و عـوارض احتمـالي   پيچيده بودن 
 گـزارش  .)9- 12(نامناسب تشخيص داده شده اسـت جراحي 

 14حاضر معرفي يك مورد سندرم فريزر كامل در دختر 
رسـد سـومين    باشد، كه به نظر مي ساله در غرب ايران مي

  .)13،14(مورد گزارش شده از اين بيماري در ايران باشد
  

  معرفي بيمار
ــار ــر بيم ــل    14دخت ــالموس كام ــا كريپتوافت ــاله ب س
فقـــدان كامـــل ابـــرو ومـــژه وشـــيار پلكـــي،   دوطرفـــه،

داكتيلـي انگشـتان دسـت وپـا بـه صـورت دوطرفـه،         سين
در سـال  ) طرفـه كليـه   آژنزي يـك ( ژنيتالواختلالات اور

بخـش چشـم پزشـكي بيمارسـتان امـام خمينـي       به  1390
سالگي  پنجبيمار مورد بررسي در . كرمانشاه مراجعه كرد

تحت جراحي باز كردن سين داكتيلي انگشتان دسـت بـه   
چنين سابقه  هم .منظور اقدامات توانبخشي قرار گرفته بود

ــي و جراحــي   كــودكي ذكــر  در را ASDمشــكلات قلب
بررسي در بيمارسـتان  بيمار مورد  1390در سال . كرد مي

 ســونوگرافي چشــم قــرارامــام خمينــي كرمانشــاه تحــت 
 . اما هيچ گونـه پتانسـيل بينـايي مشـاهده نگرديـد     . گرفت

 پميلـي متـر وگلـو    18 قطر قدامي خلفي گلوب راسـت 
ميلـي   5/22متر وقطر عرضي هر دو حـدود   ميلي 22چپ 

متر و در هـر دو طـرف گلـوپ بـه صـورت حفـره ديـده        
سـگمان قـدامي قابـل رويـت و تفكيـك از      لنز و . دش مي

ــود  ــي نب ــگمان خلف ــاي   . س ــك فض ــرف ي ــر دو ط در ه
شود كه با  كيستيك حجيم در انترولترال گلوب ديده مي

كه شـايد مربـوط بـه غـده      ه بودنازك جدا شد پردهيك 
  ).1شماره  تصوير( اشكي باشند

 مركـز ديگـري   درسـالگي   12در  چشم چپ بيمـار 
دليـل  ه قرار گرفته بود اما بتحت جراحي باز كردن پلك 
كراتينيزه و و  قرنيه كدر ،اتصالات شديد گلوب به پلك
و ها بسته شـده بودنـد    پلك گلوب ديس ارگانيزه مجدداً

ــيش پــس از آن ــدام ب ــري جهــت بازســازي پلــك و   اق ت
 تصــوير(بــود شــده نفــورنيكس و مســايل زيبــايي انجــام 

 ).2شماره 

  

  
  

  
  

  براي تعيين وضعيت پتانسيل بينايي سونوگرافي چشم :1شماره تصوير
  

  
  

  بيمار بعد از عمل جراحي پلك :2شماره تصوير 
  

هرچند بيمار كريپتوافتالموس كامـل داشـت و فاقـد    
هرگونــه پتانســيل بينــايي بــود ولــي در هنگــام تهيــه عكــس 

  .دهد كه بيمار مورد مطالعه به نور واكنش مي شد مشاهده
  

  بحث
جود دو معيار اصلي فرم كلاسيك سندرم فريزر با و

ـــتال، ( ـــومالي ژني ــالموس، آن ــي و كريپتوافت  ســين داكتيل
 يا يك معيـار اصلـي همراه با) برادر مبتلا وجود خواهر و

 حنجره، آنومالي گوش، بيني،(معيار فرعي  چهارحداقل 



 
  انربابه نوري قاسم آبادي و همكار     
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گزارش مورد

 شكاف اوروفاسيال، عقب ماندگي ذهنـي، هرنـي نـافي و   
  .)1(شود مي تشخيص داده )آژنـزي كليه
تـا   88وفتالموس به عنوان يك معيار اصلي در كريپت

 طرفـه در  فـرم يـك  . گزارش شده استموارد درصد  99
 ديـده شـده  موارد  درصد 62و فرم دوطرفه در  درصد 4/27

صورت آتروفـي و  ه ساير موارد درگيري چشمي ب .است
 اسكلروز قرنيـه،  كدورت قرنيه، هيپوپلازي عصب اپتيك،

 وكورنيـه، فقـدان ابـرو و   ميكر ميكروفتالمي، آنوفتـالمي، 
  .)15-6،1،17(شود ديده ميموارد  درصد 1/29مژه در 

 ترين آنومالي اندامي است كه در شايع سين داكتيلي
  .)1،17(ديده شده استموارد درصد  61تا  5/54

 درصـد  8/36 در كليتورمگالياز جمله  آنومالي ژنيتاليا
 شامل رحم دو شـاخه،  ساير موارد وموارد ديده مي شود 

هيپــوپلازي رحــم، آتروفــي واژن و در جــنس مــذكر     
 فيموزيس و هيپوسپاديازيس ميكروپنيس، كريپتوركيديسم،

  .)6 ،1(است
. شـده اسـت  اين بيماري را به چندين دليل گـزارش  

كـه طبـق    طـوري ه ب ـ استاين سندرم در ايران بسيار نادر 
منابع موجود اين مـورد سـومين مـورد گـزارش شـده در      

 هاي ازسوي ديگر اين سندرم با آنومالي. )14 ،13(استايران 
اسـت كـه تشـخيص     همراه نومالي قلبيآزيادي از جمله 

اخـتلالات قلبـي ايـن بيمـاران      الزامـي اسـت   آن به موقـع 
به صورت كواركتاسيون آئورت، ابشـتاين، قلـب    معمولاً

چپ هيپوپلاستيك، مجراي شرياني باز، دكستروكاردي، 
 VSDو  ASDزرگ، هـاي ب ـ  ترانكوس، جابجائي شـريان 

بيمار مورد بررسي مـا نيـز سـابقه     .)1،18،19(شود ديده مي
  .كند ذكر ميرا  ASDجراحي

متغير است و ممكن بيماران  اين هاي آنومالي مغزي
هيدروسـفالي، آنسفالوسـل، هيپـوپلازي     است به صورت

اي، تا هولوپروزونسفالي و لكومالاسـي دور بطنـي و    مخچه
  .)6،15،16( ه شودغيرطبيعي ديدجيروس مغزي 

آژنزي دوطرفه كليه با يـا بـدون   شامل  آنومالي كليه
طرفـه آن   موارد و فـرم يـك   درصد 23در است كه رحم 

ــي  درصــد 22در  ــده م ــوارد دي ــود م ــورد . ش ــار م در بيم

در  .)1(گزارش نيز آژنزي يك طرفه كليه وجـود داشـت  
ــه در   ــزي كلي ــه ديگــري آژن ــوارد درصــد  3/45مطالع م

  .)6(گزارش شده است
آنومالي معده و روده در اين افراد بسيار شايع اسـت  

 درصـد  7/7آنوس بسته و در  درصد 12اي كه در به گونه
  .)17(موارد آترزي يا استنوزآنوس وجود دارد

هـاي   آنومـالي  .شـد هـاي ذكـر    علاوه بر اين آنومالي
شـود   ديـده مـي   حركتي نيز معمـولاً  گفتاري، شنيداري و

اكثر بيمـاران مبـتلا بـه سـندرم      سبب فوتها  اين آنومالي
هاي سيسـتم   فريزر در هفته اول به دلايلي از جمله آترزي

ــه كليــوي    ــزي دوطرف ــا آژن تنفســي، اســتنوز حنجــره و ي
به نـدرت احتمـال دارد ايـن بيمـاران بـه سـن        .)6(شود  مي

سال برسند اين در حالي است كـه بيمـار مـورد     10بالاي 
 25چنـين علـت    ماين سـندرم ه ـ .سال دارد 14گزارش ما 

گـزارش شـده اسـت    )stillbirth( زايي درصد موارد مرده
كه حتي ذكر شده اسـت در مـوارد مـرده زايـي      طوريه ب

  .)19(اين سندرم مد نظر باشد حتماً
درصـد   24-15در  Consanguity در بحث ژنتيـك 

مـوارد گــزارش شـده اســت وتـوارث اتوزومــال مغلــوب    
ــت  ــكار اسـ ــين  .)6(آشـ ــپ روتـ ــ ،در كاريوتيـ تلال اخـ

ــن  كــه مطالعــات  كرومــوزومي مشــهود نيســت ضــمن اي
پاتوژنز سندرم فريـزر   مولكولي زيادي در دسترس نيست

 )آپوپتـوز (ريزي شده سلولي  مربوط به نقص مرگ برنامه
 ــ   ــدها اس ــم رتينويي ــص متابوليس ــا نق ــراي   )18(تي ــه ب ك

اپي تليـومي لازم بـراي فراينـدهاي    -تداخلات مزانشيمي
  .)20(ستمورفوژنيك طبيعي لازم ا

ترين دليل ما بـراي گـزارش نمـودن ايـن بيمـار       مهم
چند در  پاسخ بيمار به نور در نبود پتانسيل بينايي است هر

ــيچ  ــونوگرافي ه ــد و    س ــده نش ــايي دي ــيل بين ــه پتانس گون
ييد نبـود قـدرت بينـايي دوبـاره     ي بعد از تأمتخصصين قبل

ولـي بيمـار در زمـان     ،اقدام به بخيه نمودن پلك نمودنـد 
داد كه حكايت  عكس به نور فلش واكنش نشان مي تهيه

از وجود درجاتي از سلامتي مسـير بينـاي اسـت امـا ايـن      
تواند دليلي براي انجـام جراحـي روي    يافته به تنهايي نمي
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يـك نـوزاد مبـتلا     1990بيمار باشد در انگلستان در سـال  
به سندرم فريزر با كريپتوفتالموس كامل دوطرفه گزارش 

علايــم  و ERG, Flash VEPم ثبــت رغــ شــد كــه علــي
فانكشنال بودن مسير بينايي در سطح رتين و بعد از رتـين  

دليـل  ه ب ـ اما با توجه به علايـم آنـاتومي و سـونوگرافي و   
 پلك و پالپبرال reconstructionجراحي  ،عوارض احتمالي

 يد وجودأيدرصورت ت. )12(فيشر نامناسب تشخيص داده شد
 توان مي نئهاي مطم گانيزه با روشپتانسيل بينايي وگلوپ ار

تر و  تا از رنجش بيش كردنسبت به باز كردن پلك اقدام 
  .شودهاي غيرضروري جلوگيري  انجام جراحي

 گرچه براي موارد كلوبوم و كريپتوفتـالموس ناكامـل،  
موكـوس ممبـران گرافـت،     آزادسازي چسبندگي قرنيـه، 

هـاي   لـپ ايجاد فورنيكس، بازسازي پلك بالا و پايين با ف
 Mustard eyelid switch flapعضله مثـل   /لوكال پوست

  آمبليــوپي عميــق  امــا معمــولاً. )9-11(رفتــه اســت كــار هبــ

پيش آگهي خوبي هاي جراحي  و اكثر روش وجود دارد
  .)13(ندارند

هرچند سندرم فريزر بسيار نادر است ولي بـا توجـه   
كه سندرم فريزر اخـتلال ارثـي اتوزومـال مغلـوب      به اين

گـردد   توصـيه مـي   ،باشد هاي متعدد مي همراه با آنومالي
صـورت بـه    آنومـالي سـر و   مبتلا بهنوزاد  باهاي  خانواده

بعـدي   هـاي  ، بـراي بـارداري  خصوص كريپتو فتالموس
بـا مشـاوره    و قـرار گيـرد   تحت كنترل سونوگرافي حتماً

  .ژنتيك اقدام به بارداري نمايند
  

  سپاسگزاري
 اورژانــس مركــز محتــرم مســئولين همكــاري از

سـركار   و امام خميني كرمانشاه چشم پزشكي بيمارستان
 يـاري  را ما مقاله خانم شهلا رضايي كه در ويرايش اين

  .گردد مي قدردانيو  تشكر كردند
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