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 کم خونی فانکونی 
نیاز دارید و پیامدهای تشخیص برای شما، کودک  هان   بررسیکم خونی فانکونی چیست، به چه   بدانید این جزوه به شما کمک می کند تا 

 .و خانواده شما چیست

 کم خونی فانکونی چیست؟

های خونی را  ها که سلولواد اسفنج مانند در داخل استخوانم)اختلالی است که باعث نارسانی مغز استخوان می شود ( AF)کم خونی فانکونی 

ن هستند   های خونی  سلول بودکمبا   بیماریاین (. تولید می کند ژ وسیت)که حامل اکسی  هانی که با  ، سلول(کم خونی   -های قرمز گلبولها یا   ارییر

 .دهد نشان مید را و خ( ها پلاکت)کنند  هانی که به لخته شدن خون کمک می و سلول( های سفید ها یا گلبول لکوسیت)کنند  عفونت مبارزه می

ی می تواند باعث  ی خطر ابتلا به سرطان خون . های مختلف بدن شود نقص مادرزادی در اندام ها و قسمتاین وضعیت همچنی  همچنی 

 پوست، کبد، مغز و کلیه)و تومورهای جامد ( لوسمی، سندرم میلودیسپلاستیک)
ً
 .افزایش می یابد( معمولا

AF چگونه اتفاق می افتد؟ 

AF  به عنوان یک اختلال اتوزومال . شوند به آن مبتلا مینفر  3نفر  1.000.000یک بیماری ژنتیکی نادر است که از هر 
ً
این بیماری عمدتا

ی گزا X، اما ارث مغلوب مرتبط با (ارث برسدژن معیوب باید از هر دو والدین به )مغلوب از والدین به ارث می رسد  ژن )رش شده است نی 

ند،  سر تحت تأثی  این بیماری قرار میآید و فرزندان پ معیوب از مادر می ژن های مختلف زیادی (. بینند در حالی که کودکان دخیر آسیب نمیگی 

 .مرتبط هستند AFبا 

ی انجام دهم؟  آیا باید آزمایشات بیشیر

تواند برای تایید این وضعیت به شما پیشنهاد  ، سه آزمایش وجود دارد که میوجود داشته باشد  AFبه شک به از تولد نوزاد  هنگامی که قبل

 :شود

  نمونه برداری از جفت با عبور دادن یک سوزن نازک از شکم و رحم به داخل جفت –نمونه برداری از پرزهای کوریونی 

  ی ی مقدار کمی مایع آمنیوتیک با : آمنیوسنیر مایع . عبور دادن یک سوزن نازک از شکم به داخل رحم و مایع اطراف نوزادگرفیر

 .آمنیوتیک حاوی سلول های پوستر کودک است که سپس برای آزمایش استفاده می شود

  ی  .نمونه خون نوزاد از بند ناف با وارد کردن یک سوزن نازک از طریق شکم و رحم به داخل بند ناف –کوردوسنیر

تواند برای انجام آزمایش شکست کروموزوم، آزمایش چرخه سلولی  آوریم می های فوق به دست می انی که از روشه هر یک از نمونه

ی یا آزمایش ژنتیک استفاده شود ی پرکاربردترین تستتست شکست کروموزوم و تست چرخه سلو. فلوسیتومیر ها برای  لی فلوسیتومیر

ی آزمایش ژنتیکی به دنبال . هستند AFتشخیص   .گردد می AFمرتبط با  ژن هاییافیر

 در دوران بارداری چه نکانر را باید رعایت کرد؟

ل کندرد شود ود تا هر گونه ناهنجاری مرتبط اسکن های منظم باید انجام ش در حال حاضی هیچ درمانی وجود . و رشد و سلامت کودک را کنیر

 .ندارد که بتوان در دوران بارداری ارائه داد

 مدن کودک من چه معنان  دارد؟بعد از به دنیا آ

، کبودی و خونریزی لثه خواهد بود  ناشژ از کم خونی
ی

این را می توان با تزریق . به دلیل نارسانی مغز استخوان، کودک مستعد عفونت، خستکی

بنیادی است که به طور قابل  با این حال، درمان نهانی برای نارسانی مغز استخوان، پیوند سلول های. خون و دارو برای بهبود علائم درمان کرد

 .توجهی بقای افراد مبتلا را بهبود بخشیده است
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ی ناهنجاری( ای های قهوه لکه)تغیی  رنگ پوست . نقایص مادرزادی می تواند شامل بسیاری از نواحی مختلف بدن باشد های اندام  و همچنی 

 بازوها و دست)
ً
ی میک. شایع است( ها عمدتا طبیعی و نقص  وتاه، سر یا چشم های کوچک، صورتتوانند قد ک ودکان همچنی  و گوش های غی 

 .برحیی از کودکان ممکن است تاخی  رشدی داشته باشند. ها و قلب داشته باشند های تولید مثل، کلیه اندام

 نیاز به جراحی باشد
ی

 در پیش آههی طواننی نگرانی اصلی. بسته به نقایص مادرزادی موجود، ممکن است بعد از تولد یا در مراحل بعدی زندگ

ی دلیل، طول عمر افراد مبتلا به . افزایش خطر ابتلا به سرطان است ،مدت  .به طور قابل توجهی کوتاه می شود AFبه همی 

 آیا دوباره اتفاق خواهد افتاد؟

در موارد . را دارند AFس ابتلا به شان 4از  1در موارد توارث اتوزومال مغلوب که هر دو والد دارای ژن معیوب هستند، هر یک از فرزندان آنها 

ی فرزند پسر مبتلا به این بیماری   Xوراثت وابسته به  کودکان دخیر به این بیماری مبتلا . است 2در  1که مادر ناقل آن است، احتمال داشیر

 .شود توصیه میمشاوره ژنتیک نواده پس از تشخیص کم خونی فانکونی در خا. نخواهند شد اما ممکن است مانند مادر خود ناقل باشند

 

 

 

 

 

 

 2222آگوست : آخرین به روز رسانی 

توصیه های پزشکی که باید به این مطالب به عنوان . فقط برای اطلاعات عمومی ارائه شده است[ وب سایت ما/ این جزوه]محتوای  :سلب مسئولیت 

های  توصیه ،[سایت ما وب/ این بروشور]شما باید قبل از انجام یا خودداری از هرگونه اقدامی بر اساس محتوای . در نظر گرفته نشده استآن تکیه کنید، 

سایت  وب/ بروشورها]روزرسانی اطلاعات  های معقولی برای به اهرچه تلاش. ای یا تخصصی را در رابطه با موقعیت فردی خود دریافت کنید پزشکی حرفه

، ضمانت یا شود  انجام می[ ما ی ، درباره دقیق، کامل یا بهقولی، اما هیچ گونه تضمی  [ سایت ما وب/بروشور]روز بودن محتوای  ، خواه ضی    ح یا ضمتی

 .دهیم نمی

ی  جمی   : میر

 : هماهنگ کننده و ویراستار 

ی  سولماز پی 
 پریناتولوژیست ، سفی  ایزوگ در خاورمیانه و شمال افریقا :  دکیر

ی و ویراستار  جمی   :سرپرست و همکار گروه میر

ی ،  پریناتولوژیست ، دانشیار گروه زنان دانشگاه جندی:  دکیر نجمیه سعادنر  شاپور اهواز ، مرکز تحقیقات باروری و ناباروری و سلامت جنی 

 اهواز  شاپور جندیدانشگاه علوم پزشکی 

ی  جمی   : سایر میر

 متخصص زنان و زایمان از دانشگاه علوم پزشکی تهران :  دکیر نیلوفر پورسعادت

 

سم؟  چه سوالات دیگری باید بیر
 چند وقت یکبار معاینه سونوگرافی انجام خواهم داد؟ 

 قبل از تولد نوزاد چه گزینه هانی دارم؟ 

 آیا می توانم از قبل با تیم پزشکانی ملاقات کنم که به نوزاد من در هنگام تولد کمک خواهند کرد؟ 

  توان قبل از تولد برای نوزاد انجام داد؟بآیا کاری وجود دارد که 

 چگونه و کجا زایمان کنم؟ 

 آیا نوزاد من بعد از تولد نیاز به جراحی دارد؟ 

 از کجا می توانم حمایت اضافی در دوران بارداری دریافت کنم؟ 

 ی در مورد کم خونی فانکونی کسب کنم؟  از کجا می توانم اطلاعات بیشیر

  

 


