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Abstract 
 

Branchio-oculo-facial (BOF) is a rare genetic disorder inherited as an autosomal dominant trait 

resulting from maldevelopment in the branchial arches. This paper presents a case of sporadic BOF for 

the first time in Iran. He was 2 years and 9 months old that was born in the first pregnancy (normal birth). 

His parents were healthy and they were 3rd degree relatives. The patient had normal intelligence. His 

obvious symptoms were holes in both sides of the neck (he had surgery at 6 months of age), broad nasal 

bridge, nasal duct obstruction, pseudocleft of the upper lip, submucos cleft palate, microphthalmia, and 

squint eye (more dropping in right eye). He also had hypernasal speech. This rare syndrome is 

accompanied with different anomalies, and physical and mental disorders, therefore, a team of specialists 

is needed in treatment of such patients.   
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 گزارش مورد

 فاسیال-اکولو-گزارش موردی کودک مبتلا به سندرم نادر برانکیو
 

       1سیده مریم فضائلی

       2رؤیا مهدیه

 3یوسف شفقتی

 چكیده
هاا  الا  اسات کاا نااا  از اخاتلال تکاما   او فاسیال اختلال نادر با وراثت اتوزوماال   -اکولو-برانکیوسندرم 
بیماار نخستین باار در ایاراا اسات. ا  برا  بااد. هدف از این مطالعا گزارا  از وجود این سندرم در پسربچابرانکیال م 
( ماها بود. محصول حاملگ  اول ماادر ززایمااا یعیعا  9سال و  2در زماا مراجعا با گفتاردرمان  گیر بود کا تکمورد  

دخترخالاا( بودناد. ئلا ام رااهر  باارز و  ئعاارد بودناد از داااتن  -زپسارخالا 3خویشاوند درجاا  بود. زوجین سالم و
ها، بودا چشم اک  ماهگ  جراح  اد، پ  بین  پهن، انسداد مجرا  ااک ، بیض  6های  در دو یرف گردا کا در حفره

دارا  هواعهر یعیع  باود.  ها با سمت بین انحراف چشملم ، اکاف کاذب در ل  بالا، اکاف کام زیرمخای ، میکروفتا
ها  متعدد و مشکلاد جسام ، زباان ، گفتاار  و دلی  آنومال در گفتار و  بیش خیشوم  ادگ  فراواا مشاهده اد. با

 گذارد، برا  ارزیاب  و درماا افراد معتلا تیم  متخصص لازم است.روان  کا این سندرم برجا  م 
 

 ها  چشم ها  برانکیال، اکاف کاذب، آنومال  و ، TFAP2Aژا فاسیال،  ،اکولو، برانکیوکلیدی:  واژه های
 

 مقدمه
هاا  ناادر فاسیال یکا  از ساندرم -اکولو -برانکیو

کا ناا  از اختلال تکام  ( 1زبداک  کرانیوفاسیال است

 -سااندرم برانکیااو (.1-4زباااادهااا  برانکیااال ماا  ااو 
ل ناادر باا وراثات اتوزوماال  الا  فاسیال اختلا -اکولو
. نخستین بار نشاا داده ااد کاا ژا دخیا  در (5،6زاست

است کا رو  کروماوزوم  TFAP2Aایجاد این اختلال، 
را  AP2 اارار دارد و فاااکتور رونویساا  آلفااا  6ااامار  

کند. نشاا داده اده است کاا در بیمااراا رمزگشای  م 
نخستین  (.7زستمعتلا این ژا حذف اده یا جهش یافتا ا

 توسط 1961فاسیال در سال  -اکولو -بار سندرم برانکیو

Farmer نخسااتین بااار و ( 8زو همکاااراا توفاای  اااد

Fujimoto  و همکاراا وراثت را ئام  ایجاد این ساندرم
 (.3زذکر کردند

و همکاراا انتقال این سندرم از  ujimotoدر مطالعا 
مطالعااد در برخا  . (3زپدر با فرزند گزارش اده است

نیز انتقال ایان ساندرم از ماادر باا فرزناد گازارش ااده 
هاا  رااهر  ایان اخاتلال ئعارتناد از . نشاانا(7، 4زاست

نقا ص سینو  برانکیال گردن  پشت گوا  دو یرفا با 

ضااایعاد  (5زهمااراه پوساات دارا  اسااکار و همااان یوم
دوا ااکاف ل  با یا ب (،3زااه  پشت گوشا  خطاپوست

 ف کاذب ل  بالا، انسداد مجرا  اااک ،اکاف کام،اکا
 اف،اغة فان و تیا  پهاا با پ  بینارینار ابین  بداک   ی

 
 E-mail: ma.fazaeli@stu-mail.um.ac.ir         میدان آزادی، دانشگاه فردوسی مشهد، گروه زبانشناسی :مشهد -سیده مریم فضائلی مولف مسئول: 

 همگان ، دانشکده ادبیاد و ئلوم انسان ، دانشگاه فردوس  مشهد، مشهد، ایراا زبانشناس تخصص  دانشجو  دکترا  . 1

 دانشجو  کاراناس  اراد گفتاردرمان ، مرکز آموزش ئال  ئلوم پزاک  وارستگاا، مشهد، ایراا. 2
  خش ، تهراا، ایراادانشگاه ئلوم بهزیست  و توانعمولکول  و سلول ها  بنیاد ،  -مرکز تحقیقاد سلول ژنتیک،  استاد، گروه. 3
 : 13/2/1395 تاریخ تصوی  :         28/7/1394 : تاریخ ارجاع جهت افلاحاد         26/7/1394 تاریخ دریافت 
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 گزارش مورد

تر از حد نرمال باا چارخش خلفا ، گاا ها  پایینگوش

، کااهش اانوای  (5زگاه وجاود ماو  خاکساتر  ناباال 

هاا  متفاود انتقال ، مختلط یا حسا  ئصاع ، آنوماال 

هاا  دیسلالاساتیک، اکتودرمال زدنداا کوچاک، نااخن

 ،(6زپوست  اکِتوپیاکپشت(، تیمو موها  خاکستر  وکم

 ، نقص در بافت چشم زکلوباوم(، وجاود(9زمیکروفتالم 

هااا  هااا  لاا ، آنومااال هااا  اوریکااولار، حفاارهحفااره

هاا  و کیسات (11زیافتاا و  کاام افازایش (3،9،11زدندان 

هاا  ایان نابهنجار  دیگر (.3،6،9،11زر(اسکالپ زپوست س

نشادا هاا  کلیاو  زتشاکی سندرم ئعارتند از آنوماال 

هاا  ، آنوماال (6زهاا و ریفلاکاو وزیکاواورترال(کلیا

 هاا ماندگ ، ئق (6زماندگ  ذهن  خفی . ئق (11ز لع 

ها  متغیار ایان ها  دست نیز از مؤلفاراد  و آنومال 

راد معتلا با این ساندرم مشاکلاد . در اف(3زسندرم هستند

. (1زگفتار  اایع است و این افراد گفتار با تاخخیر دارناد

گزارش اده است کا در بزرگسالاا معتلا، موها با یور 

 .(1زاوندزودر  خاکستر  م 

 فاسیال درگیر  -اکولو -یور کل ، سندرم برانکیوبا

دهد و مشخصااد کلاسایک سا سیستم مهم را نشاا م 

د ازنقا ص پوست  اریتمااتو  نااچیز در گاردا یاا ئعارتن

هااا  چشاام  ناحیااة بااالا و یااا پااایین گااوش، آنومااال 

زمیکروفتااالم  یااا آنوفتااالم ، کلوبااوم، استرابیساام، آب 

مرواریااد، افتااادگ  پلااک( و انسااداد مجاارا  ااااک . 

مشخصاد کرانیوفاسیال مشاخص ااام  دولیکوسافال ، 

ا  ماورب و هالالة گوش بداک ، پ  بین  پهان، چشام

 .(6زل  اکاف دار با یا بدوا اکاف کام

ظاااهراد و نمودهااا  ایاان سااندرم متنااوع اساات ت

فاسیال  -اکولو -کا یک مورد از سندرم برانکیویور با

 اناد،با اسکارها  خط  کا بر دو یرف گردا تخثیر گذااتا

. معنااا  (11زسااالا گاازارش اااده اساات 21در یااک ماارد 

 با وسیلة میکروآرایاة Mb 3.2مولکول  این اختلال، حذف 

500K SNP در یک مادر و پسر معتلا با سندرم برانکیو- 

. در مناابع (6زاسات 6p24.3فاسیال در کروموزوم  -اکلو

فاارد معااتلا بااا ایاان سااندرم گاازارش اااده  81پزاااک  

در این مطالعاا گزاراا  از یاک ماورد کاود  . (12زاست

 اود.ارا ا م  فاسیال در ایراا-اکولو-سندرم برانکیومعتلا با
 

 معرفی بیمار
و محصاااول  ماهاااا 9ساااال و  2ا  بیماااار پساااربچا

حاملگ  یعیع  اول مادر و زایمااا یعیعا  باود. والادین 

دخترخالااا(  -سااالم و خویشاااوند درجااة سااا زپساارخالا

 9ساال باود و بااردار   27بودند. سن مادر مو ع زایماا 

بت ماه تمام و بدوا مشک  جسم  مانند فشار خوا و دیا

یاور کلا  ماادر مشاکل  دوراا باردار  سلار  اد و با

ندااتا کا لازم بوده بااد تحات نظار پزااک باااد. در 

 ها  اسایدفولیکدوراا باردار ، مادر  یر از مصرف  رص

و آهن داروی  مصرف نکرده بود. هنگام تولد وزا بیمار 

 5/33متاار و دور ساار سااانت  47گاارم،  ااد  451کیلااو و 2

ئلا ام رااهر  باارز بیماار ئعاارد  ه است.متر بودسانت 

 6های  در دو یرف گاردا کاا در بودند از وجود حفره

 ماهگ  جراح  اد، پ  بین  پهن، انساداد مجارا  اااک ،

ها، اکاف کااذب در لا  باالا، بیض  اک  بودا چشم

هاا اکاف کام زیرمخای ، میکروفتالم ، انحراف چشام

تار از حاد ایینهاا  پا، گاوشزایزوتروپیا(با سمت بین  

دااتن هواعهر یعیع . آزموا ریاوا رو  بیماار نرمال و 

 مااورد بررساا  اجاارا اااد کااا نتیجااا نشاااا داد او دارا  

از لحاا  ساابقة  (.91هوش یعیع  است زبا رتعة فد  

اختلالاد گفتار  در خاانواده، ئماا و پسارئمو  پادر 

اناخت  و آوااناخت  بودناد. بیمار دارا  اختلالاد واج

 ماهگ  گردا گرفات، در 5نظر راد حرکت ، بیمار در از 

ماهگ   اا و  اوا دااات و در  3ماهگ  نشست، در  9

ماهگ  اولین کلمة خود را زاسم مادرش( باا فاورد  9

 .[âzâde?] با جاا  â ?e] [?â? فرفاً تولید واکا بیاا کرد،

 -اکولاو-تشخیص و اناسای  کود  با سندرم برانکیاو

دکاا و ژنتیک باالین  انجاام فاسیال توسط متخصص کو

هاا  هاا  رااهر  بیماار، یافتاااد کا از یریق وی گ 

 TFAP2Aبالین ، انجام آزمایشاد وبررس  ژنتیکا  در ژا 

با چنین تشخیصا  رسایدند. پاو از دریافات تشاخیص 
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سندرم ذکراده، خانواد  کود  برا  درماا تاخخیر در 

ا اادند کا گفتارش با مرکاز گفتاردرماان  ارجااع داده

مااهگ  و  را باا ایان مرکاز  9ساال و  2ها در سان آا

براسااا  گاازارش والاادین و نیااز مشاااهد  گفتااار بردناد. 

کود  در زماا مراجعا با گفتاردرمان  کاا درماا گر، 

هاا  دهاان  ماهگ  باوده اسات، فداسااز  9سال و  2

( محاادود داااات، سااطت اااناخت  کااود  babblingز

گراا ارتعاط متناس  باا متناس  با سنش نعود، بیمار با دی

کارد باا سنش با وی ه افراد ناآاانا و  ریعاا بر ارار نما 

یور  کا تا چند جلسا کود   ادر با بر رار  ارتعااط 

گرفاات. از هااا فافاالا و کناااره ماا بااا افااراد نعااود و ازآا

کرد. ضع  ئضلان  و ا  استفاده نم ترکیعاد دو کلما

 اختلالاد بلع و تغذیا نداات.

سالگ  تحات جلسااد  4ذکر است بیمار تا لازم با 

جلسا( و تیم اکاف ل   2مداوم گفتاردرمان  زهر هفتا 

تار تخخیرهاا  سالگ ، بیش 4و کام  رار داات و تا سن 

 3تااا  1در تصاااویر اااماره گفتااار  و  جعااراا اااد. 

   راهر  کود  نشاا داده اده است.هاوی گ 

 

 
 

 ود  معتلااکاف کاذب ل  بالای  ک :1تصویر شماره 

 

 
 

 بین  پهن کود  معتلا  پ :2تصویر شماره 

 
 

زاثار جراحا   هاا از حاد نرماالتر بودا گاوشپایین :3تصویر شماره 

هاای  در دو یارف گاردا رو  گردا کود  با دلی  وجود حفره

 ماهگ  ئم  ادند.( 6بود کا در سن 
 

لازم با ذکر است کاا کاود  ماورد بررسا  ایان 

ها، اک  بودا چشمبیض ا داات: ها  چشم  رآنومال 

ها با سمت بین  کا با دلیا  میکروفتالم ، انحراف چشم

رئایت ملاحظاد اخلاق پ وهش  در تصویر نشااا داده 

ها  دیگار کاود   ابلیات باا تصاویر وی گ  اند.نشده

کشاایده ااادا ندااااتند ماننااد انسااداد مجاارا  ااااک  و 

 اکاف کام زیرمخای .

 

 بحث
شده در بیمار ماورد بررسا  در ها  مشاهدهوی گ 

هاا  مطالعااد انجاام ااده برخ  موارد هم راستا با یافتا

بود و در برخ  موارد هم سو با این مطالعاد نعود کا در 

 هاا  گردنا  باااود. حفارهها بحث م اداما دربار  آا

هاا  نقا ص سینو  برانکیال مطابق باا یافتاادلی  وجود 

پ  بینا  پهان بود. وی گ   (4،13،14زاده مطالعاد انجام

بیمار مورد بررس  در دیگار مطالعااد انجاام ااده رو  

انسااداد نیااز مشاااهده اااد.  (3،14،15زسااندرم موردبحااث

هاا  مطالعااد مجرا  اااک  بیماار هام راساتا باا یافتاا

 -اما بیماراا معتلا باا ساندرم برانکیاو بود (3،14،16زدیگر

 (1،17زالعاادفاسایال بررسا  ااده در برخا  مط -اکولو

 ها با سمت بینا تنگ  مجرا  ااک  دااتند. انحراف چشم

ها  مشاهده زایزوتروپیا( و میکروفتالم  از دیگر وی گ 

 اده در بیمار مورد بررس  بودند کا وی گا  میکروفتاالم 

 و McCool، (3زو همکااراا Fujimotoساو باا مطالعاا هم
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 ود. تااب (13زو همکاراا Meshcheryakovaو (4زهمکاراا

جای  کا مطالعاد بررسا  اادند، باا وی گا  انحاراف 

ها با سمت بینا  ااااره نشاده باود اماا در تصااویر چشم

ا  در افاراد چنین وی گ  (17، 3زموجود در این مطالعاد

 McCool، (1زو همکااراا Linاد. در تحقیقاد مشاهده م 

افااراد معااتلا بااا سااندرم دارا  وی گاا   (4زو همکاااراا

 ها با سمت بین  نعودند. وی گ  بیضا  ااک انحراف چشم

 (13،15زها  بیماار مطاابق باا برخا  مطالعاادبودا چشم

ها  پاایین تار از حاد نرماال در بیماار ماورد بود. گوش

 بود. (3،4،13،15زبررس  هم سو با بعض  از مطالعاد

Mazzone هاا  و همکاراا ئلاوه بر وی گ  گوش

هااا نیااز اااااره   آاتاار از حااد نرمااال بااا بداااکلپااایین

کا در بیمار مورد بررسا  در مطالعاة حاضار  (14زکردند

و  Parkهااا وجااود نداااات. در مطالعااة بداااکل  گااوش

 تر از حاد نرماال هماراهها  پایینهمکاراا، فرد معتلا گوش

هاا کا چرخش خلف  گوش (16زبا چرخش خلف  داات

نیز در بیمار مورد بررسا  مطالعاا حاضار مشااهده نشاد. 

 (1،4،14،16زدر زمینة اکاف کااذب لا مطالعاد   برخ

تنها با وجود وی گ  اکاف کاذب ل  بدوا ذکار لا  

اناد اماا در بیماار بالا یا پایین در افراد معاتلا ااااره کارده

اکاف کاذب در ل  بالا وجود داات کا مورد بررس  

و  Meshcheryakovaایاان یافتااا مطااابق بااا مطالعاااد 

و نیز یکا  از  (15زو همکاراا Schmerler ،(13زهمکاراا

( 1زو همکااراا Linچندین بیمار مورد بررس  در مطالعا 

افراد معتلا اکاف ل  باالای   (1زبود. در برخ  مطالعاد

اکاف کام زیرمخاای  در بیماار ماورد دااتند. وی گ  

باود.  (1،17زو همکااراا Linبررس  هم راستا با مطالعاد 

در بیماار موردبررسا   ها  یادااده کاادر کنار وی گ 

هااا بودنااد کااا در و  وجااود دااااتند، برخاا  از وی گاا 

مشاهده نگردید. نعود کام اانوای  در بیماار هام ساو باا 

و یک  از بیماراا توفای   (16زو همکاراا Parkمطالعا 

بود. اما مطالعات  نیاز  (17زو همکاراا Linاده در مطالعا 

ر معاتلا باا ها وجود کم انوای  در بیماابودند کا در آا

و  Linسااندرم مااورد بحااث گاازارش اااده بااود. مطالعااا 

و  Fujimoto، (1زانوای  انتقاال  متوساط(همکاراا زکم

اانوای  انتقاال  در هار دو گاوش وجاود همکاراا زکم

و  McCool، (3زداات اما در گوش چپ اادیدتر باود(

، (4زانوای  خفی  تاا متوساط دو گاوش(همکاراا زکم

Meshcheryakova اانوای  انتقاال  در کاراا زکمو هم

ااانوای  انتقااال  دو گاوش راساات در یاک بیمااار و کام

از  (18زو همکااراا Verret، (13زیرف در بیمار  دیگر(

این دست بودند. دیگر وی گ  مشااهده نشاده در بیماار، 

آنومال  کلیو  بود کاا ایان ماورد هام راساتا باا برخا  

بیمااار  (1زادباود. اماا در برخا  مطالعا (3،4،14زمطالعااد

مورد بررس  آنومال  کلیو  داات. نعود آنوماال   لعا  

ها  بیمار مورد بررس  بود کا این یافتاا از دیگر وی گ 

نیز مشاهده اد. اما افاراد ماورد  (1،13زدر برخ  مطالعاد

معااتلا بااا  (7زو همکاااراا Milunskyبررساا  در مطالعااا 

وم در ها   لع  مادرزاد  بودناد. وی گا  کلوباآنومال 

 بیمار مورد بررس  وجود نداات کا این یافتاا در تقابا  

ااده در  بود کاا افاراد بررسا  (13،17زبا برخ  مطالعاد

و  Lin ایان مطالعااد کلوباوم داااتند. بارخلاف مطالعاة

هاا  اکتودرماال در بیماار ، وی گ  آنومال (1زهمکاراا

 مورد بررس  در مطالعة حاضر مشاهده نشد.

نوا مشاااهده اااد، در کنااار یااور کااا تاااکهماااا

 های  کا در بیمار مورد بحث وجود داات، برخ وی گ 

ها بودند کاا در و  مشااهده نشادند. دلیا  ایان وی گ 

 فاسیال فنوتیاپ -اکولو -مطل  این است کا سندرم برانکیو

. با توجا (1زها  خفی  تا ادید داردفورد متمایز  از

 ها آنومال انوای ، کا در مطالعة حاضر در بیمار کمبا این

تااواا کلیاو ،  لعاا  و اکتودرمااال مشااهده نگردیااد ماا 

 ددر برخ  مطالعا گفت ئلا م و  از نوع ادید نعودند.

 -اکولاو -افراد  کاا معاتلا باا ساندرم برانکیاو (3،4،19ز

فاسیال بودند، سابقة خانوادگ  این سندرم را دااتند. در 

ا ایان ساندرم باا مطالعات  دیگر برخا  از افاراد معاتلا با

گیااار گااازارش داده فاااورد اسااالاارادیک یاااا تاااک

. بیماار ماورد بررسا  در مطالعاا (4،11،15،16،19زاناداده

حاضر نیز در دستة دوم  رار گرفت با یور  کاا ساابقة 
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خانوادگ  از وجود این سندرم در خاانواد  و  مشااهده 

 مانادگ باا ئقا ( 6زنشد. از نظر هوا  در برخ  مطالعاد

خفی  افراد معتلا با این سندرم اااره اده است و  ذهن 

هاا باا یعیعا  باودا هاوش آا (3،16،19زدر برخ  دیگار

یورکاا در  سامت معرفا  بیماار اااره اده است. هماا

بیاا اد، آزموا ریوا رو  بیمار مورد بررس  اجرا ااد 

در  کا نتیجاا نشااا داد او دارا  هوااعهر یعیعا  اسات.

فاساایال -اکولااو-بااا سااندرم برانکیااوگفتااار افااراد معااتلا 

. در بیمااار مااورد (15زااادگ  وجااود داردخیشااوم باایش

ااکاف کااذب لا  باالا و بررس  در مطالعا حاضر نیاز 

 ها  مربوط باا آا، موجا اکاف زیرمخای  و ناهنجار 

اادگ  در و  ااده اسات. تولید گفتار بایش خیشاوم 

ر بیمار مورد بررس  مشکلاد گفتار  و گفتاار باا تاخخی

 (1زو همکااراا Linداات کا این یافتا مطابق باا مطالعاا 

فاسیال ساندرم ناادر  اسات اماا باا -اکولو-برانکیو بود.

کاام  و لعا ، ها  متعدد از جملا چشام ، دلی  آنومال 

اخاتلالاد  ا ،  لعا ، کلیاو ،ا ، گواا  و حنجارهچهره

 گفتار و زبان ، اجتمائ ، تحصیل  و حت  روان  کا برجاا 

ارد، باارا  ارزیاااب  و درماااا لازم اساات تیماا  گااذماا 

متخصص با هم همراه اوند تا بتوانند مشکلاد متعادد  را 

 کا در پیش رو  بیمار و خاانواد  و  زاز حیاث مشاکلاد

 روان  و تحصیل ( وجود دارد، با حدا   برسانند.
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