
This information (11) on Fragile X syndrome is in Farsi.

 شکستھXسندروم 
)Fragile X syndromeدر انکلیسی (

 چیست؟ شکستھXسندروم 

این مشکل بیشتر در میان پسران شایع است تا در میان دختران . شکستھ رایجترین علت ارثی دشواری یادگیری استXسندروم 

معمولاً در قیاس با دختران، پسران بھ طور جدی تری تاثیر .یعی از مشکلات یادگیری و رفتاری می شودو موجب طیف وس

.گیرندمی

 چگونھ بر یک کودک تاثیر می گذارد؟ شکستھXسندروم 

 دختران و بیشتر. شکستھ درجاتی از دشواری یادگیری را دارند، از حد متوسط تا حادXتقریباً ھمھ پسران مبتلا بھ سندروم 

(chromosome)زنانی کھ کروموزوم  X شکستھ دارند دارای قدرت یادگیری طبیعی ھستند، گرچھ تا یک سوم آنان دچار 

در بیشتر دختران و زنان مبتلا، این مشکلات یادگیری خفیف یا ملایم است، اما گاھی می توانند حاد .مشکلات یادگیری ھستند

.باشند

برخی کودکان و .خیری و غیر عادی استا شکستھ شامل تکلم و رشد زبانی تXدچار سندروم سایر مشکلات  در کودکان 

بسیاری از کودکان مبتلا ویژگی ھایی از .بزرگسالان مشکلاتی ھمچون رفتار تکراری، مدت تمرکز کوتاه، و بیش فعالی دارند

خجالت غیر عادی، و لجاجت از خود ، ھمچون رابطھ چشمی ضعیف، حرکت دست، اضطراب اجتماعی، )autism(اوتیسم 

.می شوند)epilepsy(برخی کودکان و بزرگسالان دچار صرع .نشان می دھند

 شکستھ شامل سر نسبتاً بزرگ، صورت کشیده با گوش ھایی برآمده و فک بزرگ است؛ Xویژگی ھای جسمی ھمراه با سندروم 

در تأخیر یژگی ھای جسمی می تواند منجر بھ غفلت از تشخیص یا این فقدان آشکار و.گرچھ چنین ویژگی ھایی بندرت آشکارند

.آن شود

 شکستھ  چیست؟Xعلت سندروم 

اختلالات ژنتیکی ناشی از یک یا چند ژن . است)genetic( شکستھ اختلالی ژنتیکی Xسندروم 

)genes(تغییریافتھ ھستند .
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ژن چیست؟
از مادر و یک نسخھ را از پدر ھا ژن از ی کاملمجموعھھر سلول حاوی . است تشکیل شده(cells)بدن ما از میلیونھا سلول 

ھر گونھ تغییر در این .ند کھ رشد و نحوه کار بدن ما را کنترل می نمایندباشعمل می الژن ھا مانند یک سری دستور .خود

می توانند مانع از فعالیت )یا تغییرھا(موتاسیون ھا .خوانده می شود)یا تغییر((mutation)دستورالعمل ھا یک موتاسیون 

 بسیاری از عاملژن ھا .در یک ژن می تواند باعث ایجاد اختلال ژنتیکی شود)یا تغییر(موتاسیون .درست یک ژن شوند

.مشخصات ما مانند رنگ چشم، گروه خون یا قد می باشند

 شکستھ می شود چیست؟Xمشکل ژنی کھ موجب سندروم 

این ژن حاوی اطلاعات مورد نیاز . خوانده می شود)FMR1( شکستھ، شناختھ شده است و اف ام آر یک Xژن مسبب سندروم 

داشتھ باشد، ممکن است مغز نتواند اطلاعات مورد نیاز خود را دریافت کند، یا اینکھ )تغییر(اگر این ژن موتاسیون .مغز ماست

Xافراد مبتلا بھ سندروم . شکستھ می شودXت مرتبط با سندروم این امر موجب مشکلا.ممکن است اطلاعات غلط دریافت کند

.دارند)موتاسیون( شکستھ، تغییر X، یعنی ژن FMR1شکستھ در 

.کد بھ ترتیب مواد شیمیایی سازنده ژن سازمان مییابد. ھستند)code(ژن ھا حاوی اطلاعات مورد استفاده بدن ما بھ صورت کد 

 شکستھ، این بخش تکراری ژن Xدر افراد دچار .خش کوچکی از این کدچندین بار تکرار میشود شکستھ بXدر اول ژن عادی 

تکرار(بزرگتر از حد طبیعی 

)repeats((بسط بھ این پدیده.است) بیشتری دارندexpansion( میگویند، زیرا بخشی از ژن بسط یافتھ یا بزرگتر شده

. شکستھ میشودX اطلاعات ژنتیکی عادی تداخل کرده و منجر بھ اگر میزان بسط بیش از حد زیاد باشد با.است

.میزان بسط متفاوت است

 تکرار در اول ژن 60کودکانی کھ تا FMR1 دارند، سندروم X شکستھ نداشتھ و ژن FMR1عادی دارند .

 تکرار دارند، سندروم 200 تا 60کودکانی کھ Xاسیون  شکستھ ندارند، ولی گفتھ می شود ناقل پیش موت

)premutation(ھستند .

 تکرار، سندروم 200پسران دارای بیش از Xاین پسران دچار برخی مشکلات ذکر شده در این . شکستھ دارند

. تکرار موتاسیون کامل می گویند200بھ بسط بزرگ با بیش از .بروشور راھنما خواھند بود

دخترانی کھ موتاسیون کامل دارند ممکن است دچار سندرومX شکستھ باشند، ولی ممکن است کمتر از پسران مبتلا 

.مشکل داشتھ باشند

 شکستھ در پسران شایع تر است؟Xچرا سندروم 
ھر یک از ما در . خوانده میشوند)chromosomes(ژن ھا روی ساختارھایی بھ شکل ریسمان حمل می شوند کھ کروموزوم 

 کروموزومی را از 23د را از والدین خود بھ ارث می بریم، یک سری ما کروموزوم ھای خو. کروموزوم دارد46سلول ھر 

. جفت کروموزوم داریم23 کروموزومی یا 23بنابراین ما دو سری . کروموزومی را از پدر خود23مادر خود و یک سری 

22تا کروموزوم ، 1جفتھای کروموزوم ھا بر اساس اندازه شماره گذاری میشوند، کھ از بزرگترین کروموزوم، کروموزوم 

sex(یک جفت باقیمانده کروموزوم ھای جنسی .ادامھ دارند chromosomes(خوانده می شود .
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 و تعیین می کنند کھ Y و دیگری موسوم بھ کروموزوم Xدو نوع کروموزوم جنسی وجود دارد، یکی موسوم بھ کروموزوم 

 را از مادر خود X یک کروموزوم مؤنثیک فرد .)XX(ند ھستX دارای دو کروموزوم مؤنثافراد . استمؤنثشخص مذکر یا 

(XY)و یک کروموزم Xمذکرھا یک کروموزوم . را از پدر خود بھ ارث می بردXو یک کروموزوم  Yیک فرد . دارند

.  را از پدر خود بھ ارث می بردY  را از مادر خود و کروموزوم Xمذکر کروموزوم 

 یک Xزیر میکروسکوپ، کروموزوم . قرار داردXمی شود نزدیک انتھای کروموزوم  شکستھ Xژنی کھ موجب سندروم 

این نشان می دھد کھ اختلال . شکستھ طوری بنظر می رسد کھ انگار نوک آن شکستھ و آویزان استXشخص دچار سندروم 

.مذکور نام خود را چگونھ بدست آورده است

 شکستھ دختری Xاگر یکی از ژن ھای . شکستھ ھستندXی دو نسخھ از ژن  دارند و بنابراین داراXدختران دو کروموزوم 

این بدین معنی است .دارای موتاسیون کامل بوده و بھ طور مناسبی کار نکند، نسخھ عادی دیگر ژن شاید بتواند آن را جبران کند

برعکس، چون . یافتھ مصون باشد)موتاسیون( شکستھ تغییر Xکھ این دختر ممکن است در برابر برخی عوارض ابتلا بھ زن 

 شکستھ آنان موتاسیون کامل داشتھ باشد، ژن Xاگر ژن . شکستھ دارندX دارند، فقط یک زن Xپسرھا تنھا یک کروموزوم 

. شکستھ دیگری وجود ندارد تا آن را جبران کندXبنحو مطلوب کار نخواھد کرد و ژن 

 شکستھ  چگونھ بھ ارث برده می شود؟Xسندروم 

این مسئلھ . شکستھ استX شکستھ خود دارد در خطر داشتن فرزندی مبتلا بھ سندروم X تکرار در ژن 60 زنی کھ بیش از ھر

. شکستھ ندارند، اما ناقل پیش موتاسیون یا موتاسیون کامل ھستندXشامل زنانی می شود کھ خود سندروم 

. شکستھ استX بھ سندروم مردی کھ ناقل پیش موتاسیون است در خطر داشتن فرزندی مبتلا

تواند در دفعات تکرار می. شکستھ ھنگام انتقال توسط مادر ناپایدار استX یافتھ ژن )موتاسیون(علت آن اینست کھ بخش تغییر 

پیش بنا بدلایلی کھ کاملاً معلوم نیستند، وقوع چنین امری اگر پدر ناقل .فرزند بیشتر از آن چیزی باشد کھ در مادر بوده است

.موتاسیون باشد بسیار بعید است

Xیافتھ است فرزندی دچار سندروم )موتاسیون( شکستھ تغییر Xآیا پدر یا مادری کھ دچار ژن 

شکستھ خواھد داشت؟

:ین مسئلھ بھ سھ چیز بستگی داردا

چند تکرار بھ فرزند منتقل شده است.

 آیا طرفی کھ دچار ژنX پدر است یا مادر)اسیون یا موتاسیون کاملپیش موت( شکستھ تغییر یافتھ.

 کدام کروموزومX از مادری کھ دچار ژن X یافتھ است انتقال مییابد)موتاسیون( شکستھ تغییر.

.آسانترین راه برای پی بردن بھ این نکتھ بررسی پدر و مادر بھ طور جداگانھ است
) خلاصھ شده است1این اطلاعات ھمچنین در تصویر(
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ھمچنین موسوم بھ منتقل کننده (کھ ناقل پیش موتاسیون است پدری 
)transmitting(عادی مذکر(

 ھیچیک از پسران وی مبتلا نخواھند شد زیرا کروموزومY او را بھ ارث می برند، نھ کروموزوم Xوی را .

بھ سندروم فرزندان دختران وی در خطر ابتلا.ھمھ دختران او پیش موتاسیون وی را بھ ارث می برند X شکستھ 
.خواھند بود

مردی کھ موتاسیون کامل دارد

ین مردانی دچار سندروم چنXبرای مردان دچار سندروم . شکستھ می شوندXدار  شکستھ بسیار غیر معمول است کھ بچھ
.شوند

مادری کھ ناقل پیش موتاسیون است

.ھ بھ پیش موتاسیون از او بھ ارث ببرند وجود دارد ک2در1، یا %50ھر یک از فرزندان وی احتمال 

 اگر فرزندان او پیش موتاسیون را بھ ارث ببرند، و اگر پیش موتاسیون بدون تغییر بھ آنان انتقال یابد، آنوقت این
. شکستھ نخواھند داشتXسندروم )دختر یا پسر(فرزندان 

دیل شود، آنوقت فرزند موتاسیون کامل را بھ ارث می اگر پیش موتاسیون ھنگام انتقال توسط مادر بھ موتاسیون کامل تب
 شکستھ Xاگر فرزند دختر باشد ممکن است دچار سندروم . شکستھ خواھد داشتXاگر فرزند پسر باشد سندروم .برد
.شود

مادری کھ ناقل موتاسیون کامل است

.ل از مادر بھ ارث ببرند وجود دارد موتاسیون کام2در1، یا %50برای ھر یک از فرزندان وی احتمال 

 اگر پسر موتاسیون کامل بھ ارث ببرد سندرومXشکستھ خواھد داشت .

 اگر دختری موتاسیون کامل بھ ارث ببرد ممکن است دچار سندرومXشکستھ شود .

 یافتھ است فرزندی دچار سندروم (mutation) شکستھ تغییر Xآیا پدر یا مادری کھ دچار ژن .1تصویر 
Xخواھد داشت؟ شکستھ 

:کلید
X ای است کھ داراییک ژن Xاین تصویر نمایانگر کروموزوم 

). تکرار60تا (است)بدون بسط، یا بسط نیافتھ(شکستھ عادی 

Xژن  ای است کھ دارایXاین تصویر نمایانگر کروموزوم 
60-200(شکستھ ای با بسط یا پیش موتاسیون کوچک است

).تکرار

Xژن  ای است کھ دارایXمایانگر کروموزوم این تصویر ن
بیش از (شکستھ ای با بسط یا پیش موتاسیون بزرگ است

). تکرار200

. استYاین شکل نمایانگر یک کروموزوم 
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:کروموزوم ھای جنسی در
پدر، ناقل پیش موتاسیون

)عادی مذکرمنتقل کننده(

:کروموزوم ھای جنسی در
در، ناقل پیش موتاسیونما

 وی بھ ارث X او کرومزوم ھمھ دختران:دختران
. ھستندناقلان پیش موتاسیوندختران او .خواھند برد

بھ پدر خود را Yرومزوم  او کرانپسھمھ :پسران
بود و بھ پسران او ناقل نخواھند .ارث خواھند برد

. شکستھ مبتلا نخواھند شدXسندروم 

د دارد  وجو%50یا2در1 احتمال :)پسر یا دختر(فرزندان 
 شکستھ عادی بھ ارث X او را با ژن Xروموزوم کھ فرزند ک

 شکستھ Xاین فرزندان ناقل نخواھند بود و سندروم .ببرد
. داشتنخواھند

)یا دخترپسر (فرزند ، وجود دارد کھ%50در، 2در1احتمال 
. دارای پیش موتاسیون مادر را بھ ارث ببردXاو کروموزوم 

اگر پیش موتاسیون بدون تغییر انتقال یابد، فرزند ھم ناقل پیش 
.موتاسیون خواھد بود

اگر پیش موتاسیون ھنگام انتقال توسط مادر بھ موتاسیون کامل 
.تامل را خواھد داشتبدیل شود، فرزند موتاسیون ک
. شکستھ خواھد داشتXوم اگر این فرزند پسر باشد سندر

 شکستھ Xاگر این فرزند دختر باشد ممکن است دچار سندروم 
.شود

:کروموزوم ھای جنسی در
مرد دارای موتاسیون کامل 

:کروموزوم ھای جنسی در
 کاملموتاسیوندر، ناقلما

 شکستھ مبتلا خواھند Xھمگی بھ سندروم این مردان 
Xبچھ دار شدن برای مردان مبتلا بھ سندروم .شد

.شکستھ بسیار غیر عادی است

د دارد وجو%50یا 2در1 احتمال :)پسر یا دختر(فرزندان 
تھ عادی بھ  شکسX مادر را با ژن Xکھ فرزند کروموزوم 

 شکستھ Xاین فرزندان ناقل نخواھند بود و سندروم .ارث ببرد
.نخواھند داشت

)پسر یا دختر(فرزند ، وجود دارد کھ%50، یا2در1احتمال 
. دارای موتاسیون کامل مادر را بھ ارث ببردXاو کروموزوم 

اگر . شکستھ خواھد داشتXاگر این فرزند پسر باشد سندروم 
 شکستھ Xتر باشد ممکن است دچار سندروم  دخاین فرزند

.شود
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آیا پیش موتاسیون می تواند مشکلی برای ناقل ایجاد کند؟

 معرض خطر داشتن ھر یک از مشکلات یادگیری و رفتاری مشاھده شده در کسانی کھ ناقل پیش موتاسیون ھستند کمتر در

. شکستھ ھستند، اما بعضی مشکلات کمتر شناختھ شده ای وجود دارند کھ ممکن است برخی از ناقلان را گرفتار کنندXندروم س

 دارد کھ دچار یائسگی زنانی کھ ناقل پیش موتاسیون ھستند احتمال بیشتری)menopause( زودرس) 40قبل از سن

این مسئلھ برای ھمھ زنان دارای پیش موتاسیون .شوند و ممکن است دچار مشکلاتی برای بچھ دار شدن شوند)سالگی

.تحقیق بیشتری نیاز است تا معلوم شود کدام زنان بیشتر در عرض خطر قرار دارند.اتفاق نمی افتد

 پیش موتاسیون دچار لرز  سالگی، برخی مردان ناقل50پس از )tremor()و مشکلاتی در راه رفتن و تعادل )لرزش

تحقیق بیشتری نیاز .یا مغزی است)سیستم عصبی()neurological(یختلال عصب شناختاین ناشی از ا.می شوند

.خ می دھد پی برداست تا بھ علت این اختلال و اینکھ چرا فقط در برخی مردان ناقل پیش موتاسیون ر

 شکستھ  چگونھ تشخیص داده می شود؟Xسندروم 

این آزمایش روی .آزمایش ژنتیکی برای پی بردن بھ اینکھ آیا کسی پیش موتاسیون یا موتاسیون کامل دارد یا خیر وجود دارد

د کھ آیا کودکی ممکن است بھ ھمچنین این امکان وجود دارد در حین بارداری آزمایش شو.نمونھ کوچکی از خون انجام می شود

prenatal(بھ این نوع آزمایش تشخیص پیش از زایمان . شکستھ  دچار شود یا خیرXسندروم  diagnosis(می گویند .

 شکستھXاھمیت تشخیص سندروم 

 رشد زبانی  شکستھ در کودک مھم است، زیرا این امکان را فراھم می آورد تا وی در زمینھ آموزش، تکلم وXتشخیص سندروم 

 شکستھ در بزرگسالان می تواند بھ درک و پرداختن بھ Xتشخیص سندروم .و رفتار از کمک ھای  تخصصی برخوردار شود

 شکستھ مھم است، زیرا ممکن است بستگانی باشند کھ در Xتشخیص .مشکلات خاصی کھ ممکن است آنان داشتھ باشند کمک کند

genetic(بستگان می توانند از مشاوره ژنتیکی این .خطر داشتن فرزندان مبتلا باشند counselling( آزمایش ناقل بودن و ،

.تشخیص پیش از زایمان سود ببرند
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 شکستھ بدست آورم؟Xاز کجا می توانم اطلاعات بیشتری در مورد سندروم 

د از مراکز ژنتیک منطقھ ای واقع می توانی. شکستھ و عوامل آن استXاین بروشور صرفاً راھنمای مختصری در باره سندروم 
:در محل خود یا از نشانی ھای زیر اطلاعات بیشتری بدست آورید

The) شکستھXانجمن  Fragile X Society)
Rood End House
6 Stortford Road

Great Dunmow
Essex

CM6 1H7
01371:تلفن 01371:فاكس859915 875100

www.fragilex.org.uk:وب سایتinfo@fragilex.org.uk:)یپست الکترونیک(ایمیل 

The)اینترستگروه ژنتیک  Genetic Interest Group)
Unit 4D

Leroy House
436 Essex Rd.

London N1 3QP
31417704020:تلفن

www.gig.org.uk:وب سایتmail@gig.org.uk:)یپست الکترونیک(ایمیل 

Contact)خانوادهیک تماس با  a Family)
209-211 City Rd.

London EC1V 1JN
020:تلفن 7608 020:فاكس8700 7608 8701

0808:تلفن راھنما 808 0808:یتلفنمکاتبھ یا 3555 808 3556

)جمعھ بعد از ظھر، دوشنبھ تا 4 صبح تا 10تلفن رایگان برای والدین و خانواده ھا، (
www.cafamily.org.uk:وب سایتinfo@cafamily.org.uk:)یپست الکترونیک(ایمیل 
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 شکستھXسندرم:)کلمات دشوار و معنای آنھا(واژه نامھ

واژه .تھیھ شده است شکستھX سندرم)ویرایش(چاپ این واژه نامھ صرفاًبھ منظور تشریح اصطلاحات بھ کاررفتھ در 
. ھستند، در محل دیگری در واژه نامھ تعریف شده اندتیرهھایی کھ بھ صورت 

.ذارداثیر میگدیگر توبرقراری ارتباط با افراد بیماری کھ بر تعامل(autism).اوتسیم

انواع بسیاری از سلول .بدن انسان ازمیلیون ھا سلول تشکیل شده است کھ مثل آجرھای ساختمان ھستند(cell).سلول
سلول ھا در .این سلول ھا شامل سلولھای پوست، سلول ھای مغزو سلول ھای خون میباشند.ھای تخصصی وجود دارد

 در تخمک ھابھ جز(ھر سلول .اوتی میباشند و کارھای مختلفی انجام میدھندقسمتھای مختلف بدن دارای اشکال متف
. بدن میباشدژن ھایحاوی تمام ) در مرداناسپرمزنان و 

ساختارھایی بھ شکل ریسمان کھ میتوان آنھا را از زیر میکروسکوپ (chromosomes).کروموزوم ھا
جنسیھایکروموزوم. میباشندسلول کروموزوم در ھر 46 دارای معمولاً افراد. میباشندژن ھامشاھده نمود و حاوی 

بیست و سھ کروموزوم از مادر و بیست و سھ کروموزوم از پدر گرفتھ . جفت کروموزوم دیگر وجوددارد22و
کروموزومیک :بھ عنوان مقایسھ تشبی ھی(.یک کروموزوم از ھر جفت از ھر یک از والدین گرفتھ میشود.میشود

). مانند داستانی در آن کتاب میباشدژناب است؛ شبیھ کت

.افراد مبتلا ممکن است دارای حملھ ھایی با شدتھای مختلف باشند.سیستم عصبیاختلال (epilepsy).صرع

.شکستھXژندرتکرارھا افزایش تعداد(expansion).گسترش

.FMR1 سندرم  کھ در افراد دارای ژنیاختصار علمی برایXژن .ر مییابد تغیی شکستھXشکستھ .

Xشکستھ.(fragile X) کروموزوم ویژگی ظاھریXکروموزوم . افراد مبتلا در زیر میکروسکوپX بھ گونھ ای 
.بھ نظر میرسد کھ گویی نوک آن شکستھ است

full).موتاسیون کامل mutation)ژندر )تکرار200ازبیش ( زیاد گسترشXپسران و مردان دارای .شکستھ
Xسندرم کامل ممکن است بھ موتاسیوندختران و زنان دارای . مبتلا ھستند شکستھXسندرم کامل بھ نموتاسیو
. مبتلا باشند، اما امکان دارد نسبت بھ افراد مذکر مبتلا مشکلات کمتری داشتھ باشندشکستھ

تغییرات یا .شده اند ذخیره کروموزوم ھااطلاعات لازم برای فعالیت بدن کھ بھ صورت شیمیایی روی (gene).ژن
اغلب ژن ھا . در ژن ھا این اطلاعات را تغییر می دھند و این امر میتواند نحوه فعالیت بدن را تغییر دھدموتاسیون ھا

کروموزومدو ژن یک جفت در محلھای مشابھ روی یک جفت .بھ صورت جفتی ھستند، یکی از مادر و یکی از پدر
 افراد مذکر با یکدیگر جفت نیستند؛ با یکدیگر مطابقت Yکروموزوم و Xکروموزومژن ھای روی .قرار دارند

(ندارند یک ژن مانند داستانی در یک کتاب میباشد، تغییرات در ژن ھا مانند تغییرات در :بھ عنوان مقایسھ تشبی ھی.
).داستان ھستند

.ژن ھا، مربوط بھ ژن ھاایجاد شده توسط (genetic).ژنتیکی

genetic).مشاوره ژنتیک counselling) ژنتیکیاطلاعات و پشتیبانی برای افرادی کھ دارای سابقھ عارضھ
. نگران ھستندژنتیکیدر خانواده خود میباشند، یا افرادی کھ در مورد خطر توارث یا انتقال یک عارضھ 

. اوپریودزمان تغییرات در بدن زن، قبل و بعد از آخرین (menopause).یائسگی

ژنبرخی اوقات زمانی کھ یک .برخی موتاسیون ھا مضر نیستند.ژنیک تغییر در (mutation).موتاسیون
.تغییر می یابد، اطلاعات آن نیز تغییر میکند بنابراین درست کار نخواھد کرد

 خوانده گسترشاین افزایش تعداد، . میباشدژن قسمتی از تکرارھای، موتاسیون افزایش تعداد  شکستھXسندرم در 
 مانند یک حرف کم یا زیاد در یک کلمھ از ژنیک تغییر یا موتاسیون در یک :بھ عنوان مقایسھ تشبی ھی(.میشود

.)استداستان 
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nervous).سیستم عصبی system)حرکات و حسھا نظیر لامسھ و درد را .مغز و پیامھای عصب برای بدن
.کنترل میکند

.سیستم عصبیگذار بر تاثیر (neurological).عصب شناختی

سندرم کھ برای ایجاد  شکستھXژن  در ) تکراری200 تا 60(گسترش یک (premutation).پیش موتاسیون
Xکافی نیستشکستھ .

prenatal).تشخیص پیش از زایمان diagnosis) آزمایش در حین بارداری برای اطلاع از وجود یا عدم
. در کودکژنتیکیوجود اختلال 

ژنشود در قسمتی از کھ باعث ایجاد بیماری می)موتاسیون(، تغییری شکستھXسندرم در (repeats).تکرارھا
Xژنیک آزمایش میتواند اندازه قسمت تکراری . قرار دارد کھ تکراری استشکستھXافراد . را نشان دھدشکستھ

( دارای تکرارھای بسیار زیادی ھستند شکستھXسندرم دارای   تکرارھا مانند حروف یا :سھ تشبی ھیبھ عنوان مقای.
ھجاھای یک کلمھ ھستند؛ در صورتی کھ حروف یا ھجاھای تکراری اضافھ شود، کلمھ معنی خود را از دست خواھد 

).داد

sex).کروموزوم ھای جنسی chromosomes)کروموزومX کروموزوم وY. کروموزوم ھای جنسی کنترل
 و یک Xکروموزومافراد مذکر یک . ھستندXکروموزوم دارای دو نثؤافراد م.نثؤممیکنند کھ یک فردمذکر است یا 

. دارندYکروموزوم

افراد مبتلا دارای برخی یا .گروھی از ویژگی ھا کھ با ھم در افراد مبتلا بھ وجود می آیند(syndrome).سندرم
.تمام ویژگی ھای سندرم میباشند

پیش موتاسیون خود دارای  شکستھXژن  توصیف مردی کھ در اصطلاحی برای(transmitting).منتقل کننده
. مبتلا نیست شکستھXسندرم میباشد و میتواند آن را بھ فرزندان خود منتقل کند، اما خود بھ 

.لرزیدن یا رعشھ داشتن(tremor).لرز

X.(Xکروموزوم chromosome) وموزومکر معمولاً دارای دو نثؤافراد م.جنسیکروموزوم ھاییکی از
Xزوموکروم ترنر فقط یک سندرمھ زنان مبتلا ب. ھستندXکروموزوم یک مردان. دارندX کروموزوم و یکYدارند .

XXکروموزوم دارای دونثؤافراد م. میباشدنثؤ یک فرد مکروموزوم ھای جنسینشان دھنده ۔Xیک . ھستند
. از ھر یک از والدین بھ ارث می رسدXکروموزوم 

.XY کروموزومافرادمذکر یک . معمول یک فرد مذکرمیباشدکروموزوم ھای جنسیدھنده نشانX کروموزوم و یکY

. خود را از پدر خود بھ ارث می بردYکروموزوم  خود را از مادر و Xکروموزوم یک فرد مذکر .دارند

Y.(Yکروموزوم chromosome) کروموزوم افرادمذکر یک .جنسیکروموزوم ھاییکی ازYک  و ی
. ھستندXکروموزوم دارای دو نثؤافراد م. دارندXکروموزوم

. می پردازدژنتیکیاین واژه نامھ صرفاً برای استفاده بیماران و خانواده ھا تھیھ شده است و بھ ارائھ اطلاعات 
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