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اين . روند شمار مي گردن به هاي مادرزادي سر و ترين ناهنجاري ام از شايعكهاي لب و  افكش :زمينه و هدف
ه كنند، بلك مي ايجاد ل زيبايي شديدي براي نوزادكل ظاهري صورت شده و مشكتنها باعث تغيير در ش ها نه بيماري

هاي لب و  افكرسد بررسي شيوع ش مينظر  لذا به. شوند اقتصادي زيادي نيز در خانواده مي باعث ايجاد بار رواني و
سازي  اهش شيوع و سالمكام در جامعه و بررسي عواملي چند در ايجاد اين بيماري شايد بتواند گامي در جهت ك

ننده به درمانگاه ژنتيك ك نامه بيماران مراجعه  شجره7374در اين مطالعه از بين : روش بررسي .هاي آينده باشد نسل
ه مربوط به بيماران با كنامه   شجره99، تعداد 1381-84 هاي خميني طي سال  بيمارستاني امامانستيتو كانسر، مجتمع

ها، بر اساس نوع بيماري  نامه  بيمار موجود در بين شجره136سپس . ام بودند مجزا گرديدكهاي لب يا  افكش
بت فاميلي والدين، جنسيت و ، نس)نوع سندرميك بيماري تنهايي و ام بهكاف كام، شكاف كاف لب با يا بدون شكش(

غير سندرميك  CL±P در اين مطالعه شيوع :ها يافته .هاي فوق مجزا گرديدند سابقه خانوادگي مثبت براي بيماري
از % 1/58 در .كنندگان تخمين زده شد  نفر از مراجعه1000 در 1/3سندرميك   ايزوله غيرCP و شيوع 1000هفت در 

: گيري  نتيجه.نيز سابقه خانوادگي مثبت وجود داشت% 4/43نوع فاميلي بوده و در ل بيماران، ازدواج والدين از ك
 )=02/0p (داري يطور معن ام سندرميك بهكاف لب يا كهاي فاميلي در بين والدين بيماران داراي ش شيوع ازدواج

هاي  ك نيز شيوع ازدواجدر بين بيماران غيرسندرمي بيشتر از شيوع آن در بين والدين بيماران غير سندرميك بوده و
  .باشد  تنها ميCP بيشتر از شيوع آن در بيماران )=02/0p (داري يطور معن  بهCL±Pفاميلي در بين والدين بيماران 

  .ژنتيكام، ازدواج، كاف ك ش،اف لبكش: ليديكلمات ك
 

  
ترين  ه شايع ازجمل(Cleft lip & cleft palate) هاي لب و كام شكاف

صورت ايزوله وجود   بهمادرزادي هستند كه معمولاً هاي ناهنجاري
صورت  ولي گاهي نيز همراه با نقايص مادرزادي ديگر به دارند

توجه  هاي ايزوله يا غير سندرميك با شكاف. شوند سندرميك ديده مي
بندي  شناسي و مطالعات ژنتيكي به دو دسته جدا تقسيم به منشا جنين

نند و ك ام اوليه را در دوران جنيني درگير ميكه كاول  دسته: دشون مي
 Cleft lip± cleft palateام كاف كاف لب با يا بدون شكباعث ايجاد ش

(CL±P)شوند و دسته دوم كه كام ثانويه را در دوران جنيني درگير   مي
شيوع  1 .شوند مي) CP(تنهايي  كنند و باعث ايجاد شكاف كام به مي

CL±P4 منطقه جغرافيايي2و3،وامل مختلفي از جمله قوم و نژاد به ع    
  ن ـيشتريـ داراي بCL±Pعنوان مثال  به. بستگي دارد 5و سطح اقتصادي

  

و )  در هر هزار متولدين زنده7/3(شيوع در بين بوميان آمريكايي 
) هزار متولدين زنده  در هر3/0(سياهپوستان  كمترين شيوع در

تنهايي در بين نژادهاي  ام بهكاف كشيوع شه ك حالي  در4.باشد مي
 6.است)  در هر هزار متولدين زنده4/0حدود (سان كمختلف تقريباً ي

ه اتيولوژي كرسد  نظر مي توجه به تظاهرات مختلف اين بيماري به با
هاي  لكوس نونك تا7.عوامل ژنتيكي و محيطي باشد آن تركيبي از

 ه در ايجادكاند  شدههاي مختلف شناخته  مختلفي روي كروموزوم
 از جمله فاكتورهاي محيطي كه 8.هاي لب يا كام دخيل هستند افكش
توان به سيگار  توانند باعث ايجاد شكاف لب يا كام شوند مي مي

 داروهاي 11،يدهاي استفاده از كورتيكواسترو10، مصرف الكل9،كشيدن
و ديابت مادر در دوران  13 كمبود مصرف اسيدفوليك12،ضد صرع

همراه   سندرم به400علاوه تاكنون بيش از  هب.  اشاره كرد14لگيحام

مقدمه
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ديگر كه الگوي توارثي آنها با يكام ديده شده است كو  هاي لب افكش
 وجود CPهمراه  هاي سندرميك بيشتر به  ناهنجاري15.تفاوت دارد

مترين ميزان كشوند و با   ديده ميCL±Pهمراه  پس از آن به. دارند
هاي   ناهنجاري16.شوند تنهايي ديده مي اف لب بهكهمراه ش شيوع به

و % 33هاي ستون فقرات حدود  اندام فوقاني يا تحتاني و ناهنجاري
هاي لب يا  افكهمراه ش موارد به% 24هاي قلبي عروقي نيز در  آنومالي

ه در اين بين مهم است احتمال پيشگيري ك آنچه 17.شوند ام ديده ميك
 و محاسبه ميزان احتمال خطر كره ژنتيه با مشاوكردن از آنهاست ك

آنها و نيز با آگاهي دادن به مشاوره شوندگان از علل محيطي ايجاد 
  .ننده آنها شايد بتوان تا حدودي از رويداد آنها پيشگيري نمودك

  

  
ه در طي ك پرونده افرادي 7374ل كنگر، ابتدا  اين مطالعه گذشته در
 انستيتو كانسر، ك به درمانگاه مشاوره ژنتي1381-84 ل ساچهار

 رده بودند مطالعه شد وكمراجعه ) ره(مجتمع بيمارستاني امام خميني 
ام كاف لب يا ك بيمار مبتلا به ش136ه شامل كپرونده  99از بين آنها 

اف لب كش( سپس بيماران بر اساس نوع بيماري .بود استخراج گرديد
، )نوع سندرميك بيماري تنهايي و ام بهكاف ك شام،كاف كبا يا بدون ش

وجود نسبت فاميلي بين والدين، جنسيت و سابقه خانوادگي مثبت 
  سپس تمام اطلاعات فوق با. براي بيماري فوق مجزا گرديدند

مورد بررسي آماري قرار  پانزدهم،ويراست  SPSS فزارا استفاده از نرم
   1ل ك در شكرت شماتيصو هاي فاميلي به  انواع ازدواج.گرفتند

 گروه تحت كه در اين مطالعه همه آنها در يكنشان داده شده است، 
     در اين مطالعه، منظور. اند عنوان ازدواج فاميلي والدين قرار گرفته
  صورت  ام بهكاف لب يا كاز سابقه خانوادگي مثبت، وجود هرگونه ش

  
  

  
  
  
  
  
  
  

  هاي فاميلي انواع ازدواج: 1-شكل

  .باشد ييك يا غير سندرميك در اقوام نزديك يا دور بيمار مسندرم
 

  
، از نظر امكاف كاف لب با يا بدون شكه شكتوجه به اين با

تنهايي تفاوت دارد،  ام بهكاف كي با شكمطالعات ژنتي شناسي و جنين
اف ك شبيماران به دو دسته بنابراين طبق نظر محققين، در اين پژوهش

 )CP(تنهايي  ام بهكاف كو ش) CL±P(ام كاف كلب با يا بدون ش
 63 پرونده، 7374ه از بين كبندي شدند و نشان داده شد  تقسيم

 پرونده 36 و نيز CL±P مربوط به بيماران)  بيمار92 شامل(پرونده 
 92از بين ). 1جدول (  بودCPمربوط به بيماران )  بيمار44شامل (

  نفر63 داراي بيماري سندرميك و%) 5/31( نفر CL±P 29بيمار داراي 
 بيمار مبتلا 44داراي بيماري غير سندرميك بودند و از بين %) 5/68(

%) 8/56(  نفر25داراي بيماري سندرميك و %) 2/43( نفر CP 19به 
 7374بنابراين از بين ). 2جدول ( داراي بيماري غير سندرميك بودند

 مربوط به 1000 در 7با شيوع  ) بيمار63شامل (  پرونده52پرونده، 
  با شيوع ) مارـ بي25شامل (  پرونده23 غير سندرميك و CL±P بيماران

  
  كام در كل بيماران هاي لب و فراواني انواع شكاف :1-جدول

  )نسبي(مطلق و فراواني    بيمارانمجموع
  63%)3/46(  شكاف لب با يا بدون شكاف كام غير سندرميك

  25%)4/18(  درميكشكاف كام غير سن
  29%)3/21(  شكاف لب با يا بدون شكاف كام سندرميك

  19%)14(  شكاف كام سندرميك
  136%)100(  عوجمم

  
  امكاف لب و كفراواني انواع ش :2-جدول

  آنومالي  عوجمم  غير سندرميك  سندرميك
  )درصد(تعداد   )درصد(تعداد   )درصد(تعداد 

  اف لب با ياكش
  امكاف كبدون ش

)5/31(%29  )5/68(%63  )100(%92  

  44%)100(  25%)8/56(  19%)2/43(  تنهايي شكاف كام به

  
  فراواني جنسيت در كل بيماران: 3-جدول

  )درصد(فراواني   جنسيت
  82%)3/60(  پسر
  49%)36(  دختر

  5%)7/3(  ابهام جنسي
  136%)100(  عوجمم

 هايافته

  بررسيروش

First cousin

Second cousin

First cousin once removed
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  هاي لب و كام مشخصات بيماران با انواع شكاف: 4-جدول
  آنومالي  وجود سابقه بيماري در خانواده  هاي فاميلي تعداد ازدواج  دختر  پسر

  )درصد(تعداد   )درصد(تعداد   )درصد(تعداد   )درصد(تعداد 
  26%)2/54(  34%)8/70(  17%)4/35(  26%)2/54(  ام سندرميككاف كام و شكاف كبدون ش اف لب با ياكش
  28%)4/44(  37%)7/58(  24)%38(  39%)62(  غيرسندرميك امكاف كبدون ش اف لب با ياكش
  5%)20(  8%)32(  8%)32(  17%)68(  ام غيرسندرميككاف كش

  
  امام درمانگاه ژنتيك بيمارستان )و بستگان( ين در مراجعها فراواني سندرم: 5-جدول

  )درصد( فراواني  سندرم
  Velo-Cardio-Facial )6/16(%8سندرم 
  Goldenhar )6/14(%7سندرم 
  Stickler )5/12(%6سندرم 
  Oral-Facial- Digital )5/12(%6سندرم 

  6%)5/12(  امكاف لب و كش+ هيدروسفالي 
  5%)4/10( امكاف كش+ ماندگي ذهني عقب

  3%)2/6(  امكاف لب و كش+ ابهام جنسي 
  Treacher Collins  )2/4(%2 سندرم

  1%)1/2(  13 تريزومي
  Genito- Palato- Cardiac  )1/2(%1 سندرم

  +  گوشك چشم و يكهيپوپلازي ي+ ابهام جنسي 
  امكاف لب و كش+ مقعد بسته 

)1/2(%1  

  1%)1/2(  اف لبكش+ ل كهموگلوبين داسي ش
  1%)1/2(  اف لبكش+ بيماري پوستي 

  48%)100(  عوجمم
  
فراواني .  غير سندرميك بودCP مربوط به بيماران 1000 در 1/3

مطابق  . نشان داده شده است3ل بيماران در جدول كجنسيت در 
 نتايج ما نشان داد  نوع ازدواج والدين بيماران بررسي گرديد و1ل كش
در بين  اند، و از والدين بيماران ازدواج فاميلي داشته% 1/58ه ك

 Firstهاي  ازدواج هاي فاميلي نيز بالاترين فراواني مربوط به ازدواج

cousins ام نيزك هاي لب و افك وجود سابقه شضمناً .بود% 5/83 با 
ل بيماران سابقه كاز % 4/43طبق نتايج ما  در بيماران بررسي گرديد و

 بيمار سندرميك، تعداد پسران 48در بين  .خانوادگي مثبت داشتند
دچار ابهام جنسي  %)4/10( نفر نيز پنجو  17تعداد دختران  ،26مبتلا 
 مورد و نيز سابقه خانوادگي مثبت 34هاي فاميلي  تعداد ازدواج. بودند

 غير CL±P نفر از مبتلايان به 63 در.  مورد از آنان مشاهده شد26در 
تعداد  و 24، تعداد دختران 39سندرميك، تعداد پسران مبتلا 

 28 مورد بوده و سابقه خانوادگي مثبت در 37هاي فاميلي  ازدواج
 غير سندرميك، CPدر مبتلايان به . مورد از آنان نيز مشاهده گرديد

هاي   و تعداد ازدواجهشت، تعداد دختران 17تعداد پسران مبتلا 
 مورد از آنان پنجبوده و سابقه خانوادگي مثبت در  مورد هشتفاميلي 

هاي مشاهده شده   فراواني سندرم5در جدول  ).4جدول (مشاهده شد 
 با Velo-Cardio-Facialسندرم  .در بين بيماران نشان داده شده است

ترين سندرم در بين  شايع% 6/14  باGoldenharو سندرم % 6/16
  .بستگان آنها بوده است بيماران و

  

  
ام ك هاي لب و افكصورت ش  وكهاي ف از مهمترين ناهنجاري

 اين 18.در جهان به آن مبتلا هستند ه بيش از ده ميليون نفرك باشد مي
هايي را درگير تن ام بهكيا  ام وك تنها لب، لب و توانند ها مي ناهنجاري

 پيروي Multifactorial از الگوي وراثتي چند عاملي نمايند، و معمولاً
صورت سندرميك بوده و با  ههمچنين گاهي ب نمايند، و مي

ه ازدواج كاز آنجا  19.باشند هاي اعضاي ديگر بدن همراه مي ناهنجاري
يز ن% 4/43ل بيماران، از نوع فاميلي بوده و در كاز % 1/58والدين در 

توان به اين نتيجه رسيد  سابقه خانوادگي مثبت وجود داشته است، مي
ي نقش مهمي در ايجاد كتورهاي ژنتيكه در تاييد ساير پژوهشگران فاك

در گروه %) 7/64( نفر 88 بيمار، تعداد 136ل ك از 20.اين بيماري دارند
 تحقيقات دهد در راستاي ه نشان ميك قرار داشتند، كغيرسندرمي

سندرميك قرار هاي صورت در دسته غير افكگذشته، بيشتر ش
 ها وCL±Pاز % 5/31ه ك در اين مطالعه نشان داده شد 21.اند گرفته

) ها همراه با ساير ناهنجاري( تنها از نوع سندرميك CPاز % 2/43
% 30ترتيب  ه بهكه با ساير مطالعات انجام شده در اين زمينه كهستند 

هاي  افكه شيوع شك از آنجا 22.شند، مطابقت داردبا مي% 50و 
 در اين 23هاي غير سندرميك تفاوت دارد افكسندرميك با شيوع ش
طور مجزا بررسي گرديده است و شيوع  ها به مطالعه نيز شيوع آن

CL±P اطمينان با فاصله( نندهك  مراجعه1000 در هفت غير سندرميك 
با فاصله ( نندهك  مراجعه1000  در1/3 تنها CP و شيوع )5- 9 بين 95%

بحث
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 شيوع ه خيلي بيشتر ازك تخمين زده شد، )8/1- 4/4 بين %95اطمينان 
 دليل اين  اين تفاوت بهظاهراً. باشد هاي آسيايي مي آنها در جمعيت

نند مبتلا ك  مراجعه ميكه جهت مشاوره ژنتيكثر افرادي كه اكست ا
باشند و  د ميي خاص در خانواده خوك يا چند بيماري ژنتيكبه ي

 نمونه كباشد، نه ي  نمونه انتخابي از اجتماع ميكبنابراين نمونه ما ي
سندرميك،   غيرCL±Pاز بيمارانِ مبتلا به % 62در اين مطالعه، . تصادفي

 CL±Pه در تاييد محققين گذشته شيوع كدهد  ه نشان ميكپسر بودند 
هاي  زدواجه شيوع اكاين مطالعه نشان داد  24.در پسرها بيشتر است

ام سندرميك كاف لب يا كفاميلي در بين والدين بيماران داراي ش

 بيشتر از شيوع آن در بين والدين بيماران )=02/0p (داري يطور معن به
هاي فاميلي در بين والدين  همچنين شيوع ازدواج. غيرسندرميك است

 بيشتر از )=02/0p (داري يطور معن  غيرسندرميك بهCL±Pبيماران 
در بين بيماران غيرسندرميك . باشد  تنها ميCP آن در بيماران شيوع

 داري يطور معن  بهCL±Pنيز، وجود سابقه خانوادگي مثبت در بيماران 
)03/0p= (از بيماران  بيشترCP ،توان با  را مي ه علت آنك تنها بود

 CPنسبت به بيماران  CL±Pعود در خويشاوندان بيماران  افزايش خطر
حال مطالعات وسيعي در اين مورد در ايران صورت  هتا ب 25.ردكتوجيه 
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Background: Clefts of the lip and palate are one of the most common congenital birth 
anomalies. Genetic factors play a great role in the etiology of them and the high 
percentage of the consanguineous marriage of the parents of the affected persons is one 
of the reasons. These defects not only make abnormal changes on appearance of the 
neonate, but also make a lot of stress and psychological problems for the patients and 
their families. Study on the prevalence of clefts, their risk factors and also genetic 
counseling for affected persons and their families can be a guideline for general 
population and probably reduce these anomalies over the generations. 
Methods: Patients referred to the Department of Genetics, Imam Khomeini Hospital, 
Tehran, Iran were studied. A total of 7374 pedigrees of all the patients admitted to the 
Department, were studied during 2002-2005 and 99 pedigrees with the patients with 
cleft lip± palate or isolated cleft palate were separated. The total number of cases 
among these 99 pedigrees was 136. The effects of consanguineous marriage, positive 
family history and sex were investigated among cases. 
Results: 70.8% of patients with syndromic clefts and 58.7% of patients with 
nonsyndromic CL±P had parents with consanguineous marriage. In addition 44.4% of 
patients with nonsyndromic CL±P had positive family history. 
Conclusion: In our population prevalence of nonsyndromic CL±P was estimated to be 
7 in 1000 (with 95% Confidence Interval was between 5 & 9) and prevalence of 
nonsyndromic CP was about 3.1 in 1000 (with 95% Confidence Interval was between 1.8 
& 4.4). Consanguineous marriage of parents seems to have a significant role (p=0.02) 
on prevalence of the clefts. 
 

Keywords: Cleft lip, cleft palate, marriage, genetics. 
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