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 تواند بر نوزاد من تأثیر بگذارد؟چیست و چگونه می  (TSC) اسکلروز توبروز 

های مختلف از جمله مغز، قلب و  یک اختلال ژنتیکی است که اندام  (TSC) کمپلکس اسکلروز توبروز 

دهد. علائم  تولد رخ می  ۱۰۰۰۰تا   ۵۰۰۰مورد از هر  ۱کند. این بیماری تقریباً در  ها را درگیر می کلیه 

هایی  دچار تشنج  TSC عصبی معمولاً شدیدترین تظاهرات بیماری هستند. بسیاری از کودکان مبتلا به

ها دشوار است، ناتوانی ذهنی و/یا اختلال طیف اوتیسم دارند. در برخی موارد،  شوند که کنترل آن می

 .توانند تهدیدکننده حیات باشند های شدید می تشنج 

 شوند؟ چگونه ایجاد می  TSC های قشری درهامارتوم 

ایجاد   TSC2 یا TSC1 هایهای قشری ضایعات مغزی هستند که در نتیجه جهش در ژن هامارتوم 

ها منجر به رشد  کنند. جهش در این ژن طور طبیعی رشد سلولی را تنظیم می هایی که به شوند؛ ژن می

ویژه در قشر مغز )لایه  خیم، به ها، تکامل غیرطبیعی مغز و تشکیل تومورهای خوش نشده سلول کنترل 

توانند عملکرد طبیعی مغز را مختل کرده و موجب تشنج و تأخیر  شود. این تومورها می خارجی مغز( می 

 .تکاملی شوند 

 دارند؟ TSC ها چه نقشی درکروموزوم 

کروموزوم   ۴۶ها محل نگهداری بیشتر اطلاعات ژنتیکی ما هستند. اطلاعات ژنتیکی ما در کروموزوم 

 یا  TSC1 هایرسند. جهش در هر یک از ژن اند که از هر دو والد به ارث می دهی شده سازمان 

TSC2  شود. »فرضیه دو  ها قرار دارند، باعث ایجاد اسکلروز توبروز می که روی این کروموزوم

شود. »ضربه« اول یک جهش است که در  دهد که این بیماری چگونه ایجاد می ای« توضیح می ضربه 

های اسپرم یا تخمک وجود دارد و ممکن است باعث علائم خفیف یا حتی بدون علامت شود.  سلول

تواند منجر  دهد و می های مغز یا قلب، رخ میویژه در سلول»ضربه« دوم در طی مراحل اولیه رشد، به 

 .های قلبی شود به تظاهرات شدیدتری مانند تومورهای مغزی یا ناهنجاری 

 های بیشتری انجام دهم؟ آیا باید آزمایش 

تر وضعیت جنین پیشنهاد کند.  های بیشتری را برای ارزیابی دقیق پزشک شما ممکن است آزمایش 

اکوکاردیوگرافی جنین، که یک سونوگرافی تخصصی برای شناسایی تومورهای قلبی جنین به نام  

شود. نوروسونوگرافی جنین، که یک سونوگرافی دقیق  دیده می  TSC رابدومیوم است و اغلب همراه با

های قشری یا سایر تغییرات ساختاری است. تصویربرداری رزونانس  مغز برای شناسایی هامارتوم 

های جنین  تری از مغز و سایر اندام ، در صورت در دسترس بودن، تصاویر دقیق (MRI) مغناطیسی

دهد. همچنین ممکن است مشاوره و آزمایش ژنتیک پیش از تولد برای شما انجام شود.  ارائه می 

هایی مانند آمنیوسنتز، که در آن مقدار کمی از مایع آمنیوتیک گرفته و برای بررسی ارسال  آزمایش 

کمک کنند. همچنین ممکن است   TSC2 یا TSC1 هایهای ژن توانند به شناسایی جهش شود، می می

تری مانند کروموزومال میکرواری یا  های پیشرفته ، آزمایش TSC تر علت ژنتیکیبرای بررسی دقیق 

 .تعیین توالی اگزوم برای شما درخواست شود 
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 در دوران بارداری باید مراقب چه چیزهایی باشم؟ 

در دوران بارداری وجود ندارد، اما پایش دقیق ضروری   TSC اگرچه در حال حاضر درمانی برای

توانند پیشرفت هرگونه تومور مغزی یا قلبی را پیگیری کنند. پزشکان  های منظم می است. سونوگرافی 

شما همچنین علائم ریتم غیرطبیعی قلب )آریتمی(، تجمع مایع در مغز )هیدروسفالی( یا نارسایی قلبی  

 .)هیدروپس جنینی( را بررسی خواهند کرد 

 های ویژه نوزادانای وجود نداشته باشد، معمولاً زایمان در بیمارستانی با بخش مراقبت اگر عارضه 

(NICU)  پذیر است، مگر در مواردی که عوارضی مانند  شود. زایمان واژینال امکان توصیه می

هیدروپس جنینی وجود داشته باشد که در این صورت ممکن است سزارین توصیه شود. پزشک شما  

 .تواند بهترین گزینه را برای شما و نوزادتان توضیح دهد می

 این وضعیت پس از تولد چه معنایی برای نوزاد من دارد؟

تواند از فردی به فرد دیگر بسیار متفاوت باشد، از خفیف تا شدید، و به محل و  می  TSC شدت علائم

پزشکی داشته  اندازه ضایعات بستگی دارد. برخی کودکان ممکن است مشکلات رفتاری، شناختی یا روان 

 .ها دشوار است هایی شوند که کنترل آن باشند، در حالی که برخی دیگر ممکن است دچار تشنج 

 های آینده دوباره رخ خواهد داد؟آیا این وضعیت در بارداری 

رسد(، باشد )که به صورت اتوزوم غالب به ارث می  TSC اگر یکی از والدین حامل جهش در ژن

صورت  موارد، جهش به  ٪۶۵است. با این حال، در حدود  ٪۵۰احتمال انتقال بیماری به فرزندان آینده  

دهد؛ یعنی والدین حامل جهش نیستند و جهش برای اولین بار در  رخ می  (de novo) خودی خودبه 

تواند بر اساس نتایج  یابد. مشاور ژنتیک شما می کودک ایجاد شده است، بنابراین خطر تکرار افزایش نمی

 .های ژنتیکی، درباره خطر این بیماری برای فرزندان آینده اطلاعات بیشتری ارائه دهد آزمایش 

 چه سؤالات دیگری باید بپرسم؟ 

 شود؟ های پیش از تولدی برای نوزاد من توصیه می چه آزمایش  •

 پیش از تولد وجود دارد؟ آیا درمان  •

 بار به سونوگرافی نیاز خواهم داشت؟هر چند وقت یک  •

 نوزادم را کجا باید به دنیا بیاورم؟  •

 نوزاد من پس از تولد بهترین مراقبت را در کجا دریافت خواهد کرد؟  •

 توانم پیش از زایمان با تیم پزشکی که پس از تولد از نوزادم مراقبت خواهند کرد ملاقات کنم؟ آیا می  •
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 ای متناسب با شرایط فردی خود دریافت کنید. اساس این اطلاعات، لازم است مشاوره پزشکی حرفه 
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