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Abstract 
 

Background and purpose: Waardenburg syndrome (WS) is a rare disease characterized by 
sensor neural deafness in association with pigmentary anomalies and defects of neural-crest-derived 
tissues. WS is caused by mutations in the microphthalmia-associated with transcription factor gene. 

Materials and methods: This case is a 10 month old infant girl in which during a routine 
physical examination found that she has hetetrochromia and unilateral hearing loss. Regard to 
waardenburg syndrome criteria Type 2, this case report was diagnosed as WS. 

Results: WS is classified into four types. WS 2 is characterized by sensorineural hearing loss, 
lateral displacement of medial canthi (dystopia canthorum), pigmentary disorders of eyes, hair, and skin. 

Conclusion: Waardenburg syndrome can be diagnosed easily in the first few months of life, due 
to prominent phenotypic features. Earlier diagnosis means a more successful rehabilitation of hearing. 
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  گزارش مورد        

  
  
  ازنــــــدرانـکــــــی مــــــــوم پـزشـلـشـــــگاه عـــه دانـلــــمج

  )77-80    (1388 سال     نمهر و آبا    72 شماره     نوزدهمدوره 
 

77  1388مهر و آبان  ، 72 ، شماره نوزدهم دوره                                                                            مجله دانشگاه علوم پزشکی مازندران          

 دونوع گزارش یک مورد سندروم واردنبرگ
  

 سالار بهزادنیا

 

  چکیده
هـایی بـا    ای و اشکالاتی در بافـت   بیماری نادری است که با کری حسی عصبی و اختلالات رنگدانه          واردنبرگ سندروم

 تقـسیم  نـوع ار ایـن بیمـاری بـه چه ـ    .کند ها بروز می این بیماری به علت موتاسیون در ژن .شود  ظاهر می نورال کرستمنشاء
علائم کری حسی عـصبی، جابجـایی کـانتوم داخلـی چـشم، هیپوپیگمانتاسـیون در مـوی جلـوی          بیماری با نوع دوشود،  می

طـور   شـود،که بـه    ای معرفـی مـی      ماهه 10این مقاله دختر شیرخوار    در. شود های هیپوپیگمانته در پوست ظاهر می      پیشانی، لکه 
 این سندروم   نوع دو  و کری او تشخیص داده شد و با توجه کرایتریای موجود تشخیص              اتفاقی در معاینه روتین، هتروکرومیا    

توان با درمان مناسب نقش به سزایی در رشد و           از آنجایی که با تشخیص زودهنگام این بیماران می         .گردید جهت وی مطرح  
ه دقیـق چـشم در دوران نـوزادی و          چنـین معاین ـ   ها داشت لزوم غربال گری شنوایی در دوره نـوزادی و هـم             تکامل طبیعی آن  

  .گردد شیرخواری مطرح می
  

 ، هتروکرومیا چشمی جابجایی کانتوم داخل، کری حسی عصبی، واردنبرگسندروم :واژه های کلیدی 
  

  مقدمه
کــه ابتــدا   بیمــاری نــادری اســت واردنبــرگســندروم

 در P J waardernburg  بنامتوسط چشم پزشک هلندی
نون براساس علائم فنوتیـپ   گزارش شد و تاک   1951 سال

شـیوع  . گزارش شـده اسـت     و ژنتیک چهار تیپ برای آن     
تولد زنده است و    42000این بیماری حدود یک مورد در     

جنـسی   تفـاوت  در بـروز آن      شود و  در هر نژادی دیده می    
هـای   علـت ایـن سـندروم موتاسـیون در ژن         . وجود نـدارد  

  .)1،2(باشد ها هستند می تمایز ملانوسیت که مسئول خاصی
ها منشاء جنینـی از نـورال کرسـت دارنـد            ملانوسیت

هـا در   ملانوسـیت ). هـای شـبکیه چـشم    به جز ملانوسیت  (
 حلزون گـوش نقـش مهمـی    stria vascularis ساختمان

تمایز . باشد میها جهت شنوایی الزامی      دارند وحضور آن  
هـایی قـرار دارنـد       کنترل ژن  ها تحت  بافتی در ملانوسیت  

 Microphthalmia Associatedهــا  تــرین آن کــه مهــم

Transcription Factor (MITF)3(باشد  می(. 
 SOX10و PAX3 این ژن تحت تاثیر ژن هایی مانند 

ها باعث بروز    قرار دارد و موتاسیون در هریک از این ژن        
  سـه   و نـوع یـک    بیشترین موتاسـیون در      .شود بیماری می 

سیون  موتا  نوع دو  در. )4( است PAX3این بیماری در ژن     
  موتاسیون درارـنوع چهدر . دـافت  اتفاق می MITFدر ژن   

 Endothelin 3 و Endothelin-B Receptor ایــــه ژن
 باعـث   10SOX موتاسیون در ژن   چنین هم شود، دیده می 

ــرم شــدید بیمــاری در تیــپ    ــروز ف ــارب ــه صــورت چه  ب
هـــایی بـــا اخـــتلال میلـــین  لکودیـــستروفی و نوروپـــاتی

  .)5-7(گردد می
  توارث این سندروم بیشتر به صورت اتوزومالنحوه 

  
  

  E-mail: behzadnia_salar@yahoo.com                مرکز آموزشی درمانی رازی: قائمشهر -سالار بهزادنیادکتر  :مولف مسئول
   گروه اطفال، دانشکده پزشکی، دانشگاه علوم پزشکی مازندران

  18/8/88:             تاریخ تصویب18/6/88:  جهت اصلاحات           تاریخ ارجاع26/5/88: ریافت تاریخ د
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غالب است ولی به ندرت به شکل اتوزومال مغلـوب نیـز            
  .گردد ظاهر می

 سـال  در کنـسرسیوم جهـانی سـندروم      براساس نظـر  
واردنبـرگ براسـاس    ماری نـوع یـک      ، تشخیص بی  1992
  .)8(باشد های بالینی ماژور و مینور می یافته

  

  :باشد  بیماری شامل موارد زیر میعلائم ماژور 
 کری حسی عصبی -1

تغییر رنگ پیگمان عنبیه چشم شامل هتروکرومیا یا  -2
 عنبیه دو رنگ و یا به رنگ روشن و درخشان

تواند به شکل سفید یا  هیپوپیگمانتاسیون مو که می -3
خاکستری شدن موی جلوی پیشانی یا وجود موهای 

 نقطه بدن سفید در هر

 )دیستوپیا کانتروم(خلی چشم جابجایی کانتوم دا -4

  ابتلای منسوبین درجه اول بیمار به این سندروم -5
  

  :باشد  علائم مینور بیماری شامل موارد زیر می
-لوکودرمـای مـادرزادی   (هیپو پیگمانتاسیون پوسـت      -1

 )ها های پوستی سفید رنگ درصورت، تنه و اندام پلاک

 تک ابرویی و ابروی پیوسته  -2

 ی پره بینیریشه بینی پهن، هیپوپلاز -3

  ).سالگی 30قبل از(شدن زودرس موها  یا خاکستری سفید -4
طبق تصمیم این کنسرسیوم بیمارانی که دو علامـت         
ماژور یا یـک علامـت مـاژور و دو مینـور داشـته باشـند،                

  .)5-8(شود سندروم واردنبرگ داده مینوع یک تشخیص 
 این سندروم را گزارش     نوع دو  Aria 1971سال   در
باشند به    را دارا می   نوع یک اران همه علائم    این بیم . نمود

جــز دیــستوپیا کــانتروم، شاخــصه ایــن بیمــاران کــری و  
 در  1 نادراست و شـیوع آن       نوع دو . باشد هتروکرومیا می 

نـوع   .)9( جمعیت درامریکا گزارش شـده اسـت       200000
دفرمیتـی   و بـا علایـم هیپـوپلازی و   بـوده  خیلی نـادر  سه 

  .)10،11(رددا یپا همراه انگشتان دست و
   را  دو نیز نادر است و بیشتر علائم فنوتیپ         نوع چهار 

  

داراســت و بــه همــراه بیمــاری هیرشــپرونگ و گــاهی بــا 
 تظــاهرات بــالینی وخــیم سیــستم SOX10 موتاســیون ژن

  .)12،13(دهد عصبی مرکزی را نشان می
  

   شرح مورد
بــــه علــــت کــــه ای   ماهــــه10شــــیرخوار دختــــر

 درمانگـاه بیمارسـتان      بـه  88در فـروردین    سرماخوردگی  
 9م شهر مراجعه نمود، در معاینه کودک با وزن          ئرازی قا 

متـر از     سـانتی  46متـر و دور سـر         سانتی 70کیلوگرم و قد    
ــد    ــود و رشـ ــوردار بـ ــاهری برخـ ــسمی ظـ ــلامت جـ سـ
سایکوموتور کودک در حد طبیعی بود بـه موقـع گـردن            
  .گرفته و قادر به نشستن و چهار دست و پا راه رفتن بود

ر معاینه دقیق چـشم کـودک مـشخص شـد عنبیـه             د
چشم چپ به رنگ آبـی روشـن و چـشم راسـت تیـره و                

  ).1 شماره شکل) (هتروکرومیا(باشد  مشکی می
  

  
  

  بیمار با عنبیه چشم به دو رنگ متفاوت  :1  شمارهشکل
  

در شرح حـال بـه گفتـه مـادرش در نـوزادی تـست               
ل در  غربال گری شنوایی شده بـود و بـا توجـه بـه اخـتلا              

 معرفـی گردیـد، در نهایـت        ABR1شنوایی جهت تـست     
  .تشخیص کری حسی عصبی کامل یک طرفه داده شد

والدین منسوب درجـه اول و سـالم بودنـد و فرزنـد             
رشد و تکامل کودک در حـد       . بوداول خانواده نیز سالم     

وجـود   در معاینه بالینی هتروکرومیـا       .قرار داشت مطلوب  
 ، داخـل چـشم نرمـال بـود         پل بینی پهن و کـانتوم      ،داشت

  .ها طبیعی ونکته خاصی نداشتند پوست و اندام

                                                 
1. Auditory Brain Response 
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  بحث
های مطرح شده در بخش مقدمـه        با توجه به شاخصه   

 سـندروم واردنبـرگ جهـت ایـن بیمـار           نوع دو تشخیص  
بـه عنـوان مـورد آموزشـی جهـت یـادآوری        وداده شـد  

در دوران نــوزادی و  ارزش غربــالگری ســنجش شــنوایی
اینه سیستم شنوایی در کودکان مبـادرت       دقت بیشتردر مع  

باید در نظر داشت که علائـم       . به معرفی این مورد گردید    
توانـد در بـدو تولـد ظـاهر شـود و یـا بـه                 این بیماری مـی   

انواع کـری حـسی     . تدریج طی چند سال مشخص گردد     
عصبی به صورت یک طرفه یا دو طرفه کامـل یـا نـاقص              

یص زود هنگـام    ممکن است تظاهر نماید، بنـابراین تـشخ       
آگهـی ایـن بیمـاران       این سندروم در درمان بعدی و پیش      

ــالگری شــنوایی در دوره . )10-13(نقــش مهمــی دارد غرب
نوزادی و یا سنجش شنوایی در مراحل بعدی زندگی در          

تواند به ایـن بیمـاران       صورت شک به اختلال شنوایی می     
  .کمک کند

 هـا متفـاوت   درمان این بیماران براسـاس فنوتیـپ آن       
خواهد بود و نیـاز بـه تـیم کامـل پزشـکی شـامل جـراح                 

ــوش و  ــتیک، متخــصص گ ــار    پلاس ــی، گفت ــق و بین حل

. )11(دارد... ، متخـصص ژنتیـک و     شنوایی سنج درمانگر،  
در انواع کری یک طرفـه یـا نـاقص مـشاوره بـا والـدین،                
معلمین مدرسه و کسانی که در تعلـیم و تربیـت کـودک            

د تـا رفتـار مناسـب بـا         کن ـ  اهمیت پیدا مـی     نیز نقش دارند 
کــودک داشــته باشــند و از توانــایی گــوش ســالم بیــشتر  

در مــوارد شــدیدتر کــری و یــا انــواع دو . کننــداســتفاده 
ــوق     ــزون در مراکــز ف ــه کاشــت حل ــاز ب ــه کامــل نی طرف

  .تخصصی است که باید هر چه زودتر اقدام گردد
ــورت عملکــرد بــه موقــع، مناســب و نبــود       در ص

آگهـی ایـن     مرکـزی پـیش   مشکلات شدید سیتم عـصبی      
  .بیماران موثر و خوب خواهد بود

گـردد بررسـی و معاینـه دقیـق      در پایان پیـشنهاد مـی    
سیــستم شــنوایی کودکــان در ســنین پــایین خــصوصاً در  
دوران نوزادی و شیر خواری انجام گردد تـا مـوارد قابـل      
پیشگیری و درمان هر چـه سـریعتر مـشخص گـردد و بـا               

 که امکان درمان در بسیاری      هایی شناسایی چنین سندروم  
از انواع آن وجود دارد کمک شایانی بـه ایـن بیمـاران و              

  .ها نمود های آن خانواده
 
References 
1. Waardenburg PJ. A new Syndrome combining 

developmental anomalies of the eyelids, 

eyebrows and nose root with pigmentary 

defects of the iris and head hair and with 

congenital deafness. Am J Hum Genet 1951; 

3: 195. 

2. Tassabehji M, Newton VE, Read AP. 

Waardenburg syndrome type 2 caused by 

mutations in the human microphthalmia (MITF) 

gene. Nat Genet 1994; 8(3): 251-255.  

3. Edery P, Attie T, Amiel J, Pelet A, Eng C, 

Hofstra RM, et al. Mutation of the endothelin-3 

gene in the Waardenburg-Hirschsprung disease 

(Shah-Waardenburg syndrome). Nat Genet 

1996; 12(4): 442-444.  

4. Kuhlbrodt K, Schmidt C, Sock E, Pingault V, 

Bondurand N, Goossens M, et al. Functional 

analysis of Sox10 mutations found in human 

Waardenburg-Hirschsprung patients. J Biol 

Chem 1998; 273(36): 23033-23038.  

5. Farrer LA, Grundfastj KM, Amos J, Arnos KS, 

Asher JH, et al. Waardenberg syndrome(WS) 

type I is caused by defects at multiple loci, 

one of which is near ALPP on chromosome 2: 

First report of the WS consortium. Am J 

Hum Genet 1992; 50: 902-913. 

www.SID.ir [
 D

ow
nl

oa
de

d 
fr

om
 jm

um
s.

m
az

um
s.

ac
.ir

 o
n 

20
25

-0
7-

15
 ]

 

                               4 / 5

http://jmums.mazums.ac.ir/article-1-580-fa.html


Arc
hi

ve
 o

f S
ID

  سندرم واردنبرگ نوع دو
 

80  1388مهر و آبان  ، 72 ، شماره نوزدهم دوره                                                                پزشکی مازندران                      مجله دانشگاه علوم 

6. Karaman A, Aliagaoglu C. “Waardenburg 

syndrome type 1”, Derm Online J 2006; 12(3): 

21. 

7. Sanchez M M, Rodriguez G A, Perez L J, 

Sagrera A, Read AP, Sanchez G I. SLUG 

(SNAI2)deletions in patients with Waardenburg 

disease. Hum Mol Genet 2002; 11: 3231-3236. 

8. Dourmishev AL, Dourmishev LA, Schwartz 

RA, Janniger CK. Waardenburg syndrome. 

Int J Dermatol 1999; 38: 656-663. 

9. Ur Rehman H. Heterochromia. Can Med 

Assoc J 2008; 179: 447-448. 

10. Newton VE. Clinical features of the Waardenburg 

syndromes. Adv Otorhinolaryngol 2002; 61: 

201-208.  

11. Dourmishev A, Schwartz R, Janniger C. 

Waardenburg Syndrome. Int J Dermatol 1999; 

38: 656-663. 

12. Kahn A. Waardenburg Syndrome. 1 ed. San 

Diego: CA: Plural Publishing; Inc. 2007.  

P 139. 

13. Black F, Pesznecker S, Allen K, Gianna C. A 

vestibular phenotype for Waardenburg syndrome. 

Otol Neurotology 2001; 22: 188-194. 

 

www.SID.ir [
 D

ow
nl

oa
de

d 
fr

om
 jm

um
s.

m
az

um
s.

ac
.ir

 o
n 

20
25

-0
7-

15
 ]

 

Powered by TCPDF (www.tcpdf.org)

                               5 / 5

http://jmums.mazums.ac.ir/article-1-580-fa.html
http://www.tcpdf.org

