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Abstract 
 

Aphallia or complete absence of penis is an extremely rare genitourinary anomaly derived from a 

faulty development of the genital tubercle during embryonic life. It usually coexists with other congenital 

anomalies. This anomaly has a very significant psychosocial impact on the child and parents. Today, 

there is more interest to repair their external genital structure towards their genotype (male).  However, 

low prevalence of these disease and lack of physicians’ experiences requires further researches. We 

describe herewith a neonate with male genotype presented with aphallia and multiple anomalies of 

musculoskeletal and genitourinary system. 
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گزارش مورد

 يك مورد آفاليا همراه با آنومالي هاي متعدد گزارش
  
        1وسويسيد عبداله م

  2مريم نخشب

  چكيده
ادراري است كه به علت اشكال در تكامل ژنيتال  -آفاليا يا عدم تشكيل پنيس يك آنومالي بسيار نادر دستگاه تناسلي

 عملكردي و تواند عواقب ناگواري از نظر ها همراه است و مي با ساير آنومالي اين ناهنجاري معمولاً. شود توبركل ايجاد مي
تر تمايل بر اين است كه باز سازي دستگاه تناسلي  بر خلاف گذشته بيش امروزه. اي كودك و والدين داشته باشدرواني بر

ولي به علت شيوع اندك بيماري و تجربه اندك پزشكان  ها يعني مذكر هدايت شود اين بيماران به سمت ژنوتيپ آن
يك مورد بسيار نادر از آفاليا در يك نوزاد با  اين مطالعهدر . تري دارد گيري در اين خصوص نياز به مطالعات بيش تصميم

  .تناسلي دارد -عضلاني و ادراري -هاي متعدد استخواني شود كه همراه با آن آنومالي مي گزارشژنوتيپ مردانه 
  

  آنومالي ،نوزاد ،آفاليا: واژه هاي كليدي
  

  مقدمه
آفاليا يك آنومالي بسيار نادر دستگاه تناسـلي اسـت   

ــا  10ع آن از يــك در كــه شــيو ــر نفــر ميليــون  30ت متغي
مورد در دنيا از اين  100تر از  كم 2010تا سال . )1(است

بـه علـت عـدم تشـكيل      )3 ،2(بيماري گزارش شـده اسـت  
رغـم ژنوتيـپ مردانـه، بسـياري از ايـن افـراد        فالوس علي

 .اي خواهنـد شـد   دچار مشكلات سـايكولوژيكي عديـده  
هـاي ديگـري    ا ناهنجـاري چنين اين آنومالي اغلـب ب ـ  هم

هاي موردي به آن اشاره شده  همراه است كه در گزارش
آژنزي كليه يا توان به  ها مي از جمله اين ناهنجاري. است

 ،كليــه كيســتيك، كليــه نعــل اســبي، ريفلاكــس ادراري 
اختلالات اسكلتي و عصبي، پـانكراس   ،آژنزي پروستات

بـه  . )2(اشـاره كـرد   حلقوي، پا چنبري و مشـكلات قلبـي  
علت شيوع بسيار انـدك بيمـاري امـروزه اتفـاق نظـر در      

بنـدي و درمـان ايـن بيمـاري وجـود       خصوص نحوه طبقه

رسد كه بتوانـد بـه    ندارد و معرفي موارد جديد به نظر مي
يك مورد بسيار نـادر   اين مطالعه در .اين امر كمك كند

از آفاليا بـا كليـه مـولتي كيسـتيك و مشـكلات اسـكلتي       
  .دشو معرفي مي

  

  معرفي بيمار
گـرم   1800بـا وزن  بود كه هفته  32نوزاد پسر بيمار 

پدر و مادر سالم . آمدبه دنيا ) آفاليا(و عدم تشكيل پنيس 
سال داشته و بيماري خاصـي   27مادر . بودندو غير منسوب 

 در دوران بارداري هيچ دارويـي مصـرف  . كرد نميرا ذكر 
نيز ذكـر  را  كرده و مجاورت با ماده شيميايي خاصي نمي
خص ـلت نامش ــط با ع ــمادر سابقه يك بار سق. كرد نمي

ا ـتنه ـ. داشـت يك فرزند سـالم پسـر نيـز    . كرد ميرا بيان 
  ،ارداريـــي دوران بــرافـوگـونــده در سـر شـه ذكـنكت
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 XYكاريوتايپينگ نوزاد . منيوس بوده استآاوليگوهيدر
 70= تـنفس تعداد ( داشتدر معاينه ديسترس تنفسي . بود

تـر از   هـا پـايين   سي سر و گـردن گـوش  ردر بر). در دقيقه
قفسـه سـينه   . بـود زينـي شـكل    معمول قرار داشـته و بينـي  

. بـود برجسته، شكم متسع و موقعيت ناف بالاتر از نرمـال  
در بررسي انـدام  . شد ميسانتي متر زير دنده لمس  3كبد 

اسـكروتوم وضـعيت   ). آفاليا(تناسلي فالوس مشاهده نشد 
سـاكروم كوتـاه ولـي    . بـود داشته و حـاوي گونـاد   نرمال 

وضعيت آنوس طبيعي بوده و دفع مكونيوم نرمـال داشـته   
در اندام تحتاني كلاب فوت دو طرفه مشاهده شـد  . است

  .)1 تصوير شماره(
  

  
  

  ايآفال به مبتلا نوزاد :1 شماره ريتصو
  

اكوكارديوگرافي نارسايي خفيف دريچه سه لتـي و  
. جــراي شــرياني را گــزارش دادو بــاز بــودن كوچــك م

سونوگرافي شكم مثانه حجيم با افزايش ضـخامت جـدار   
سانتي متر و  3ها آتروفيه با حداكثر قطر  كليه. را نشان داد

بـه  ). لتي كيسـتيك وكليـه م ـ (حاوي چندين كيست بـود  
دنبــال آن سيســتوگرافي جلــدي بــا تزريــق مــاده حاجــب 
ي انجــام گرفــت كــه ريفلاكــس مــاده حاجــب بــه مجــرا

يورترا كوتـاه و  . اوراكوس و حالب دو طرفه مشاهده شد
شـد ولـي خروجـي واضـحي      به ديستال ركتوم خـتم مـي  

  ).2 تصوير شماره(نداشت 

  
  

  ستوگراميس رخ مين ريتصو : 2 شماره ريتصو
  

 به علت عدم دفع ادرار بيمار تحت عمل وزيكوستومي
گونادها بيوپسي ازرفت و به علت شكل غير عادي گقرار 
از در نهايـت   .فته شد كه بافت بيضه را گـزارش كـرد  گر

روز دوم تولد به تدريج ميزان اوره و كـراتينين و پتاسـيم   
پــس از تولــد بــا تــابلوي  25و روز  يافــتخــون افــزايش 

  .نمودباليني نارسايي كليوي فوت 
  

  بحث
شناسي اين آنومالي در هفته چهارم جنيني  از نظر جنين

 genital tubercleايســتي دهــد يعنــي زمــاني كــه ب رخ مــي
در صورت عدم تشـكيل و يـا عـدم تكامـل     . تشكيل شود

 در واقع در اين بيمـاري  .)2(صحيح آن آفاليا رخ خواهد داد
سينوس يوروژنيتال از يوروركتال سـپتوم بـه خـوبي جـدا     

ــين مــورد ايــن بيمــاري   ).4(شــود نمــي  1853 ســال دراول
 50رور با م ـ Belman و skoogپس از آن . )5(گزارش شد

بندي سه  بر اساس موقعيت خروجي يورترا تقسيم بيمار و
قبل اسفنكتري، : گانه آفاليا را به اين شكل مطرح نمودند

بـر ايـن اسـاس    كه بعد اسفنكتري و آترزي كامل يورترا 
در نظــر مـورد معرفــي شـده را قبـل اسـفنكتري      تـوان  مـي 

بسـياري  ، هاي متعدد به خاطر همراهي ناهنجاري ).6(گرفت
ايـن مسـئله   . ميرند ز بيماران در روزهاي ابتدايي تولد ميا
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هـاي بـالاتر    خصوص وقتي كه منفذ ادراري در قسمته ب
تـاكنون همـراه بـا آفاليـا      .)1(تـر اسـت   بـيش  ،ركتوم باشد
به طـوري كـه    هاي متنوعي گزارش شده است ناهنجاري

تناســلي مثــل  -مــوارد بــا آنومــالي ادراري درصــد 54در 
كليه كيستيك، كليه نعل اسبي، ريفلاكس آژنزي كليه يا 

از ديگــر . ادراري و آژنــزي پروســتات همــراه هســتند   
هــا عبارتنــد از اخــتلالات اســكلتي و عصــبي،  ناهنجــاري

در يك . )7(پانكراس حلقوي، پا چنبري و مشكلات قلبي
گزارش نيز آفاليا در نوزاد يك مـادر ديـابتي ذكـر شـده     

ت قلبـي، كليـوي و   كلادر بيمار معرفي شده مش .)8(است
ــرفتن     ــرار گ ــايين ق ــراه هپاتومگــالي و پ ــه هم ــكلتي ب اس

كـه در خصـوص    انـد  ها از علائم غالب بيمار بـوده  گوش
به . مورد اخير تاكنون در مقالات به آن اشاره نشده است
هايي  عنوان تشخيص افتراقي بايستي آفاليا را از ناهنجاري

س شـديد و  مثل ميكروفالوس، اپيسپادياس يا هايپوسپاديا
  .)6(دادآمپوتاسيون داخل رحمي پنيس افتراق 

هـاي   در اين بيماران در صورت زنده مانـدن در مـاه  
هـر  . شـود  بعد اصلاح دستگاه تناسلي در نظـر گرفتـه مـي   

چند كه در گذشته به علت سهولت كار تمايـل بـه تغييـر    
 هاي جنسيت به سمت مونث بود ولي امروزه به علت آسيب

 رواني آتي تلاش بر اصلاح سيستم تناسلي به سمت مـذكر 
، در مواردي كه بخواهيم تغيير جنسيت دهيم .)9،10(است

در روزهاي اول تولد گونادكتومي كرده و در سن بلـوغ  
جـدا سـازي   . كنـيم  استروژن تراپـي و واژينوپلاسـتي مـي   

سيستم ادراري از گوارشي نيز بايسـتي در اولـين فرصـت    
  .)7(انجام شود

بيمار معرفي شده متاسفانه در روز هفتم تولـد فـوت   
نارسـايي   احتمالاً همانند موارد مشابهنمودند كه علت آن 

منيوس آكليه بوده كه قبل از تولد بـه شـكل اوليگوهيـدر   
در مجموع بر اساس اقدامات . )4(خود را نشان داده است

درماني جديدتر اگر علت نارسايي كليه انسدادي باشد با 
 ،(fetal surgery) بل از تولد و درناژ به موقع مثانـه جراحي ق

تري به دنيا خواهند آمد و  اين بيماران با وضعيت مطلوب
اقدامات درمـاني آتـي بـه سـوي حفـظ دسـتگاه تناسـلي        

  .سوق داده خواهد شد) مذكر(خارجي 
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