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یکی از دلایل مهم بروز عقب ماندگی ذهنی نقص های کروموزومی مانند ریز حذف ها و . شامل عوامل ژنتیکی و محیطی می باشد

هدف این مطالعه شناسایی . ناسایی نمی شونداین نقص ها در اکثر موارد از طریق کاریوتیپ ش. ریز مضاعف شدگی ها می باشند

نوعی روش  MLPA. بود MLPA تغیرات نسخه ها در بیماران مبتلا به عقب ماندگی ذهنی با علت ناشناخته با استفاده از تکنیک

فرد مبتلا  51در این مطالعه . توالی نوکلئوتیدی را به صورت همزمان دارد 45است و قابلیت بررسی بیش از   PCRکمیّ و مبتنی بر

به عقب ماندگی ذهنی با علت ناشناخته و کاریوتیپ نرمال که مطالعات بالینی هیچگونه سندرومی را در آنها شناسایی نکرده بود از 

ریز مضاعف شدگی ها در تعدادی از سندروم های مرتبط با عقب ماندگی ذهنی شامل سندروم ولف  لحاظ وجود ریزحذف ها و

 P096با استفاده از کیت  WAGRهیرشهورن، سندروم فریاد گربه، سندروم لانگر گایدن، سندرم رابینشتین طیبی و سندروم 

MR2 مربوط به سندروم ولف هیرشهورن  در مجموع یک مورد مضاعف شدگی در ناحیه ی. مورد بررسی قرار گرفتند(4p16.3) 

 De novoاین جهش به صورت . ساله که دارای عقب ماندگی ذهنی شدید و چهره ی دیسمورفیک بود مشاهده شد 12در یک پسر 

 -می MLPA این مطالعه نشان می دهد که . تخمین زده شد% 2نرخ شناسایی ناهنجاری در این روش . در بیمار مزبور رخ داده بود

تواند به عنوان روشی سریع و قابل اعتماد جهت غربالگری بیماران مبتلا به عقب ماندگی ذهنی با علت ناشناخته و استفاده در 

 .آزمایشگاه های تشخیصی  به کار رود

 

 ، ریز حذف، ریز مضاعف شدگیMLPAعقب ماندگی ذهنی،  :کلید واژه

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
 
 

 

تعداد نسخه های ژنی با استفاده از تکنیک غربالگری بیماران مبتلا به عقب ماندگی ذهنی با علت نامشخص از لحاظ تغیرات 
MLPA 

 

 فرزانه بهاری
 

عقب ماندگی ذهنی بیماری نسبتاً شایعی است که 2 تا 3 درصد جمعیت را درگیر می کند. علل وقوع عقب ماندگی ذهنی متنوع و  



  س
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Mental retardation (MR) is a relatively frequent disorder and occurs in 1-3% of general 

population. MR etiology is various and includes genetics and environmental factors. One of the 

most common causes of MR is chromosomal aberrations such as micro deletions and micro 

duplications. These aberrations often remain undetected by routine karyotyping. The aim of this 

study was to detect copy number variations using multiplex ligation-dependent probe 

amplification (MLPA) in patients with idiopathic mental retardation. MLPA technique is a 

simple PCR based method for relative quantification of around 45 nucleic acid sequences in a 

single reaction. In this study 50  patients with unexplained MR, a normal conventional karyotype (500–

550 bands) and no clinically recognizable syndrome were screened for micro deletions and micro 

duplications associated with Wolf-Hirschhorn syndrome, Cri du Chat syndrome, Langer-Giedion 

syndrome, WAGR syndrome,  Rubinstein-Taybi syndrome and Kabuki syndrome by P096 MR2 SALSA 

MLPA kit. In total,1 patients with a duplication in 4p16 (Wolf-Hirschhorn syndrome region) were 

identified. This duplication was found in 12 years old boy with severe mental retardation and, 

facial dismorphy.  This duplication was de novo and The abnormality detection rate in this study 

was 2%.This study demonstrates that MLPA is a fast and reliable screening method, potentially suitable 

for use in routine diagnostics. 
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  همقدم 1-1

 این بیماری .رندیگ یمدر بر  دو تا سه درصد از کل جمعیت را تقریباًو افراد مبتلا ذهنی بیماری نسبتاً شایعی است  ماندگی عقب

به طور کلی هر عاملی که . باشد میشناسی بسیار متنوع  سبب سیستم عصبی مرکزی است که به لحاظ 1نوعی بدشکلی ناهمگون

پیش  تواند می مسئلهاین  .گردد ذهنی ماندگی عقبمنجر به بروز  تواند میو یا تداخل در رشد و بلوغ طبیعی مغز شود  سبب آسیب

حد  زیر هوشی عملکردبا  که است اختلالی ذهنی ماندگی عقب .دنوزاد رخ ده تولدّ، در طول دوران بارداری و یا پس از دتولاز 

 18 زیر ذهنی ماندگی عقبشروع  سن. گردد میمشخص  انطباقی های مهارتو اختلال در  71هوشی کمتر از  ی بهرهیعنی  طبیعی

به طور . رود میدر هر سن خاص به طور معمول از فرد انتظار  کهاست  کارهاییانجام  انطباقی های مهارتسال است و منظور از 

 .[1]کند  میو صحبت  رود میسالان خود دیرتر راه ذهنی نسبت به هم ماندگی عقبکلی یک کودك مبتلا به 

 

  یذهن های ماندگی عقبانواع  1-۲

 «1-1»ل جدو. کنند میگروه طبقه بندی  4در ( عمیق)د شدی بسیارتا  خفیفاز  هوشیبهره  میزان را بر اساس ذهنی ماندگی عقب

 .دهد می نشان مورد نظررا با توجه به نوع و مهارت  ذهنی ماندگی عقبمربوط به  های بندی تقسیم

 یذهن ماندگی عقببندی انواع  میتقس 1-1جدول 

رمهارت مورد انتظا عنو  یبهره هوش   

رآموزش پذی فخفی   71-51 

پذیر بالا تربیت طمتوس   51-35 

نتربیت پذیر پایی دشدی   35-25 

هنیازمند نگهداری در موسس –ایزوله  قعمی   25کمتر از  

 

 این که شود میاطلاق  مرزیهوش  71-84 بین، به فاصله گیرد میقرار  91 -111در محدوده  طبیعیهوش  ی بهره حالی کهدر 

 ندا چندانی موفقیت تحصیلی پیشرفتاما از نظر  نیستند ذهنیافراد عقب مانده 

                                                           
1.Hetrogene 
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  فذهنی خفی ماندگی عقب 1-۲-1

ذهنی را  ماندگی عقبدرصد جمعیت افراد مبتلا به  85 ذهنی است و تقریباً ماندگی عقبشکل  ترین شایع ماندگی عقب این نوع از 

این افراد از لحاظ . است 71تا  51هوشی افراد مبتلا بین  ی بهرهدرصد و میزان  5/1در کل جمعیت حدود ن شیوع آ. شود میشامل 

 های مهارت توانند میو  بودهآموزش پذیر  ها آن. رسند میساله  11تا  7عملی حداکثر به کودکان  های مهارترشد عقلی، ادراك و 

حمایت شود  ها آندر صورتی که در جامعه از  و رسانند میتحصیلات دوران ابتدایی را به پایان  ها آناکثر . تحصیلی کسب کنند

 .[1]د نسبتاً مستقل باشن توانند می

 طذهنی متوس ماندگی عقب 1-۲-۲

است و سن  55تا  35هوشی در این افراد بین  ی بهرهمیزان . شوند میرا شامل  ی ذهنی درصد افراد عقب مانده 11مبتلا افراد  

قادر به انجام  نانآرفتار بر  در صورت نظارت، باشند میاین افراد تربیت پذیر بالا . کند نمیسال تجاوز  7تا  5عقلی آنان از کودکان 

 .[2]د اجتماعی را کسب کنن های مهارت ای اندازهتا  توانند میو  باشند میکارهای خود 

 

 دذهنی شدی ماندگی عقب 1-۲-9

 درصد در کل جمعیت  4/1و حدود  ماندگی عقبدرصد در جمعیت افراد مبتلا به  4تا  3ذهنی حدود  ماندگی عقبشیوع این نوع  

 -ساله می 5تا  4در سنین مختلف شبیه یک کودك  ها آنتوانایی . باشد می 41تا  21هوشی افراد مبتلا بین  ی بهرهمیزان  .است

انجام امور خیلی ساده را فراگیرند اما به هیچ وجه قادر به رفع مشکلات  توانند میو  باشند میاین کودکان تربیت پذیر پایین . باشد

 .[2،3] باشند میمراقبت دائم  و نیازمنداین افراد قادر به فراگیری خواندن و نوشتن نیستند . خود نیستند

 

 قعمی ماندگی عقب 1-۲-4

این . است 25هوشی این افراد زیر  ی بهره. شوند میذهنی را شامل  ماندگی عقبدرصد جمعیت مبتلا به  2تا  1 تنها افراد مبتلا 

ذهنی این افراد در هر سنی که باشند از یک کودك  های فعالیتو  ها توانایی. باشند میافراد نیازمند مراقبت و رسیدگی در تمام امور 

سرو  های شکلیحسی و حرکتی و بد  های ناهنجارینارسایی شدید ذهنی مبتلا به این افراد علاوه بر . کند نمیسه ساله تجاوز 

غیر طبیعی چشم، گوش و دندان هستند و  و اشکالاز حد طبیعی  تر کوچکیا  تر بزرگ ی جمجمهصورت مانند صورت نامتقارن و 

تشکیل  هایی گروهدرجات پایین این افراد را . دباشن مینگهداری از معلولین  های آسایشگاهو  ها موسسهمولاً نیازمند نگهداری در مع

ر به و قاد تر فعالو به اصطلاح یک زندگی نباتی دارند، اما درجات بالاتر قدری  شتهفعالیت ذهنی ندا که به هیچ عنوان دهند می

 .[2]د گفتار یک یا چند کلمه هستن
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از اعم کروموزومی  های ناهنجاری، در حین بارداری ویروسی های عفونت به توان می ماندگی ذهنی عقب دخیل در عوامل ترین مهماز 

شدید پیش  های ضربهو  متابولیکی، سوء تغذیه های بیماریژنی،  های ناهنجاری، عوامل محیطی، تعدادی یا ساختاری های یناهنجار

مطالعات  .ذهنی را نشان می دهد ماندگی  عقبنقش عوامل مختلف دخیل در بروز  1-1 نمودار .اشاره کرد تولدّیا بعد از  تولدّاز 

 .[3]ت درصد بیشتر از زنان اس 51تا  31ذهنی در مردان  های ماندگی عقبکه شیوع  دهد میاپیدمیولوژیک نشان 

 

 

[.3]قب ماندگی های ذهنی عدر صد عوامل مختلف موثر در بروز  1-1شکل   

 

 ماندگی ذهنی بروز عقبمؤثر بر عوامل محیطی  1-4

 های مادر بیماری 1-4-1

 .ماندگی ذهنی در فرزندان شود تواند منجر به بروز عقب ها در طی دوران بارداری می ابتلای مادر به برخی بیماری

 

 های ویروسی عفونت 1-4-1-۲

1فرآیند اندام زایی بر تواند ویروسی در طی دوران بارداری میهای  ابتلای مادر به برخی عفونت
ثیر بگذارد، خصوصاً اگر در اوایل أت 

باشد که بر اثر آلوده  یک مثال مهم در این زمینه ابتلا به بیماری سرخجه می. کند دوران بارداری رخ دهد اثرات شدیدتری ایجاد می

                                                           
1.Organogenesis 

 


