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مقدمه 
    سنـدرم X شـکننده اولیـن بـار توســـط مارتیـــن و بــل 
 X به عنوان یک کند ذهنــی وابسـته بـه (martin and Bell)
معرفی شد. این ســندرم پـس از سـندرم داون در بیـن همـه 
علــــل عقب ماندگی ذهنی متوسط در مـــردان مقام دوم را 

دارا میباشد(1،2). نام این سندرم مربوط بــه یـک مارکــــر  
سیتوژنتیک محل شکننده اســت که در آن کروماتین قادر به 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

متراکم شدن طــی میتـوز بـه روی کرومـوزوم X در ناحیـه 
Xq27.3 نمیباشـد(1،3،4،5). مـهمترین علایـم بـالینی مــردان 

مبتلا، عقب ماندگــی ذهنـی، بـزرگـی بیضـه هـا، وتظـاهرات 
صورتی خاص شامل صورت دراز، چانه برجسته، گوشهای 
بزرگ و برجسته میباشد. در زنان ایــن سـندرم معمـولاً بـا 
درجات مختلفی از عقب ماندگی ذهنــی همـراه اسـت. تـوارث 

چکیده    
    سندرم X شکننده یکی از شایعترین علل عقب ماندگی ذهنی ارثی است.جایگاه شکنندگی روی بــازوی بلنـد
کروموزوم X در ناحیه Xq27.3 قرار دارد. شیوع این سندرم در مردان 1 در 2000 و در زنان 1 در 2500 نفر
است. این ناحیه شکننده تنها در صورت استفاده از روش های کشــت مخصـوص قـابل مشـاهده میباشـد. از
آنجایی که زنان دارای دو کروموزوم X هستند، کمتر از مردان علایم را بروز میدهند. زنان حامل ژن معمولاً
نقص ذهنی شدید نداشته اما 50 درصد خطر انتقال این جهش را به فرزندانشان دارند. این سندرم یک بیمـاری
ــاندگـی وابسته به کروموزوم X بوده و افرادی که جهش کامل ژن را دارند، اختلالاتی در یادگیری، عقــــب م

ذهنی شدید و اوتیسم دارند.33 درصد زنان حامل ژن، مبتلا به عقب ماندگیذهنی هستند. 
ــاق مـی افتـد. در     بیماری در اثر افزایش طول DNA (تری نوکلوئید CGG ) در ناحیه بالای ژن FMR1 اتف
ــرار 6 تـا 40 تکـرار CGG اسـت. در افراد سالم n (CGG) طبیعی یا(سیتوزین،گوانین،گوانین) طول قسمت تک
سندرم X شکننده در نوع پیش جهش(Premutation) 52 تا 200 نسخه CGG و در نوع جهش کامل بیشتر از
200 نسخه CGG تکرار میشود. جهشهایی به غیر از CGG نیز شناخته شدهاند ولی نادر میباشند. افــرادی
ــیتوژنتیـک در افـرادی کـه که حامل ژن این بیماری هستند در شرایط عادی شناخته نمیگردند. مطالعههای س
ــوزوم X در ناحیـهXq27.3 در 10 تـا 40 درصـد سـلولها جهش کامل بیماری را دارند، محل شکنندگی کروم
مشاهده میگردد. در این گزارش بیماران زیر معرفی میشوند:1- بیمار اول- پسر هفت سـالهای کـه بـه علـت
عقب ماندگیذهنی به مرکز ژنتیک آورده شـده اسـت فقـط کلمـات را ادا میکنـد، نمیتوانـد جملـه بسـازدو در

آزمایشهای سیتوژنتیک و ملکولی سندرم X شکننده مشخص گردید. 
ــه مرکـز     بیمار دوم و سوم دو برادر 10 و 12 سالهای هستند که به علت عقب ماندگیذهنی توسط والدین ب

ژنتیک  مراجعه کردند در آزمایشات سیتوژنتیک سندرم X شکننده گزارش شد. 
 

کلید واژه ها:           X -1 شکننده        2- پیش جهش        3- جهش کامل  
                                4- گسترش الل     5- پای صاف          6- ماکروارکیدیسم      
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