
  

  

  با مضاعف شدگي يبيمار يو بالين ياز تشخيص سيتوژنتيك يگزارش

7q21.2---7q32  

����� ���	
�� ��
���	 �������*� ���� ��������� ����	 	�����
� ,����� ����!��� �

�����	 "#	����$� ���	%� ���&�� �'���� �(����� �)	�*+ ����
���
	  

  

-�.�/�0�1�2�34  5�#	# ��'� �6��7��8 ��'��7��8 � ��!9�%��# :;	��<�� 

 ��= >��%�� �����'IBTO  

?�@4  � ��!9�%'� 5�#	# ��'��7��8 
7�� �%�A ��	B�C D7:$��  ��EF&�G$

H�� '
���� %�A�C � ��A�I��D#�
� � ���	�#!��	  

* �D���	%DI� J�$ �<�K#�D� >�L�� �
��!��: frouz@nigeb.ac.ir  

)J��!�9 N!��#: ?2/@/@- 4 !��#�	!Q$ N: 1R/1/@3(  

  

 7q21.2---7q32ساله بامضاعف شدگي  كي يپسر يكينيوكل كيتوژنتيمطالعه علائم س نيا در

 يهاچانه كوچك، گوش آمده، جلو يشانيپ: شامل ماريب نيا ينيبال ميعلا. گردديگزارش م

ها، د چشمايه ز، فاصليپلك فوقان يافتادگ سمياستراب فرورفته، يهاچشم نرمال، گاهيتر از جانيپائ

مورد  نياول يمطالعه معرف نيا. باشديم ايپوتونيو ه يليبزرگ كامپتوداكت لتروميكوتاه، ف ينيب

  .باشديدر جهان م q21.2…q32 هيدرناح 7كروموزوم  شنيكيگزارش شده دوپل

  

  

�� 
��%=�' �! � 
9�
T# �������	; <�	��U# �D�!� VH%W� ���I�� <�XY 9��!� Z��[ 
���#

�99	B ��� �� �D! �������	; :�I��\ ���	�� � J'� �
�'� <�K]� �� �; J'��I�' 
�&

����� �9 ^�� ���WF#�� �D7:$ VH%W� 
�&
7�� . �������	; <`*%=� Z!`9 �� �D!


����� �
�[�� �D�%�A 
�&� Za� 
�I�# b&�; �� 	��� J!��� �9 �; 
7�� 
����&�� 
�&

�� ��&c �B
��� 5�[ � 
9���9��9�7. �� �B
7 V[�"� �<`*%=� d!� e���� �� �D!-

�� f� ���� �9 �T�K�	�+ C�DX# � ��	��� ��� g��'�	; JH[ �� �; 
7��
&9.  �H; ��� ��

�� 	#	(= ^; �������	; hQi �� �������	; �B
7 V[�"�
7�� . j
[ JH[ �� ���

������	; >9�T#�� ^�� ��A >9�T# J��B �9 �
����&�� 9��!� 
�	� �H��[ 5H+� � 9��=-

�� �k�#��� 
�&99	B . j�����	; 
�H� 
���� �
7 V[�"� � ���:!	#- e���� �� �D! �

j�
�' J'� �
7 ����� �\ �� �H��; V�Y�# <�7��:B 	a;� �9 �; J'� �
7 �%=��7 
�&

)>�
l2 .(�� ZDF%� �\ ���I�� ^�*[ :F�$ ^��#��B�	#� ��
�\�Hl ���) C� �
7 ^=���%�#  

 

  

  

  ژنتيك نوين

  1389 تابستان، 2 ، شمارهپنجمدوره 

  43-47 صفحه

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

 ،مضاعف شدگي بازوي بلند

  7كروموزوم 

  

 
 

����� 

���� ����	 �
�  

����� 

 [
 D

O
R

: 2
0.

10
01

.1
.2

00
84

43
9.

13
89

.5
.2

.5
.8

 ]
 

 [
 D

ow
nl

oa
de

d 
fr

om
 m

g.
ge

ne
tic

s.
ir

 o
n 

20
26

-0
1-

01
 ]

 

                               1 / 6

https://dor.isc.ac/dor/20.1001.1.20084439.1389.5.2.5.8
http://mg.genetics.ir/article-1-1025-fa.html


 ... منوچهريفرنوش  زمانيان،مهسا  محجوبي،فروزنده  نصيري،فاطمه           ... شدگي مضاعف با يبيمار يبالين و يسيتوژنتيك تشخيص از يگزارش   

  

�� ���� ����	/ 
��
����/
�����/������� ����  

 

��� ��(��� 	
��� �
�� 	��� ����	� ���������� � 	��

������ ��� 	����!"���� ��	#�� $!" �%"�&%�	�� �') �*+ 

�,�� �-+ ��� ./& ���.&� 	
��� $��� 	���� �0& 	#�1��+ 

2) 	$���3
%+ 	4506 �0&+ -�7&% 	4506���8
�1 9������ ��


�:�+	 ��	;�0&!�' *�1�	')� " �%"�&%�	�� <=� >���-���	� 

�����%+ 
�?�� 
2�+	 � �2@������ ����8#A6��� '=2�8 9���

6 	
2� B�7)+ ') ��)D8E.(  

% ���2� ���� ��%G� ��=�7+ & !��
H���7+ ����+ � �� �-�& 


*�1 .2� ���� ! ')� �� "�
�1����  	��� #') I�J�% �6 G�"6 ��

6 ��%�%+��"�.  

-��2@% 4+ %��"K6 ��%G� �+ -!%��') L��:6 ���6 �+ �GJ+ 

��* �� ��* !�  >!��6!"�M N�
��� �q21.2…q32 6+')��.  

  

 ;!'JE8 �@�*$%��/�� O�5P�6 �% �% $') L��:6 �� >��6!"Q 7q 

����� ������ 	
��  ����� 
�����  ����� ��������� ����� ��� ����!"# $%��  

  

&��'�( ��#��) � �!%� �#�*# +�� �,���!� 	'��  

  

   -�.( -��./�(�0 � 1"�!� ��(2 ���0�� 3��

   4��.�5�67 �0�.��849��"��:�� 4-�#����� ��;!�

    &�.�� 4+�'�.8 �.� ��<0 3' =>�: �?68 @�?�

4����      �6�!:#���." 4&#�.0� -�.��� AB�.0 C��?,

 &�!�<0#DEF�FEG    H�.0 &��.� +.I8 � ��.,�: 4 

�JK H#��# 	(�, 4+I8 L�� 4&�!�<0#  

  

   -�I.��� � �.�(2 ���0�� 3�� 4�6��?, ��)�,

 ���M'�, N���" �� ����� ��I> 	
�� 4�;�%O��P

 �
M77q ���� ��0 L�����.  

  

     4�.!*���* �.��� C.8 4+�'�.8 -�I���4	J��#�!"#

��(2 ���0�� 3�� � ��0�,�R�( 4=>�: ����  

  

 -�..I'��/�(�0 4�!6?.."# -�..I'��/�(�0  4��..I>

��,�: &��� � S��) 	J�0�����,�  

  

     �� -��./�(�0 4-�?.� N�.: 4�.;�%O ��P ��I>

   �..;�%O 
�..:�K �� �0#�,�..0 4T�M..� U��..�

�)���� 	K� 4-�(���  

  

   -��../�(�0 4�..V�� �..'��8�R�( 4N�..: @�?..�

W'�0�85 � �0�X� 4#��Y � Z#�?0�8  

  

  �..�0�0�R�( 4S..��) 9��.."����( 4-�?..� N�..:

C��� [�%�0# � S��)  

  

�0���'�)��P H��: ��  

  

 � �:\�]^ ���"  

  

  

  

  

  

  

  �����D_ ���"  

  

  

  
] ����  
F����  
D ����  

  

] �#��0  

  

  

 `0�� +��7]a �!�(  

  

  

  

�!)� �#��0  

  

  

 �#��0 `0��]b �(��  

 
 

Trisomy 7q52qter 
 
 
 

Trisomy 7q21.2q22.1 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
Dup 7q35qter 

 
 
 
 
 
 

Dup7q22.1q31.2 
Partial 7q trisomy 
Trisomy 7q34qter 

 
 
 

7q31.3qter pat 
 
 
 
 

7q21qterpat 

 
 
 
 
 
 
 

7q21qterpat 
 
 
 
 

Del 13q/dup 7q 

  

]  
  

F  

  

  

  

  

  

  
  

b  

  

  

  

G  

  

  

_  

  

  

c  

  

  

  

  

  

  

^  

  

 [
 D

O
R

: 2
0.

10
01

.1
.2

00
84

43
9.

13
89

.5
.2

.5
.8

 ]
 

 [
 D

ow
nl

oa
de

d 
fr

om
 m

g.
ge

ne
tic

s.
ir

 o
n 

20
26

-0
1-

01
 ]

 

                               2 / 6

https://dor.isc.ac/dor/20.1001.1.20084439.1389.5.2.5.8
http://mg.genetics.ir/article-1-1025-fa.html


 ... شدگي مضاعف با يبيمار يبالين و يسيتوژنتيك تشخيص از يگزارش          ... منوچهريفرنوش  زمانيان،مهسا  محجوبي،فروزنده  نصيري،فاطمه  

  

���� ����	/ 
��
����/
�����/������� ����  ��  

 

��/�� R")  

�S� "��%� �*�1 .2� �� �-�& 
�26�71 "+  T-�K6 
)G� ��

� ! #�"� �KJ%"6�&�"� !"+��� ! U&�1 ���"� O��@� % ��� �

') #�%� I�J�% G�"6 .%�%� �KJ%"6 >�3=� V���� -�� �����=+ �� "

���:  

��
��+ ��� 	
��� �
�� 	#'6X �2J��� 1������ 	�=��� 

�%"�&% 	����!"�������% 	��+ � �2@�� 	Y� 
2����� �� 	��

��/* 	Z�G� >!"�2��'+ �� ./& ����
�?�� �- �+ 	

��%����6���2+� 	�
�1��� �)4[) E.(  

*�1 ���\6 V�����& �� "�
%�1�
 ! ��1�6�7+ � ��� ��)%� .�"�

K] 4/K-% ^7� !�_6 �� L�6 $��
 U+�%� .'-%!� �`�%� V��� �

�*�'
!��� '
��� �-�& ! ��)%'
. %� �% V����<a $�/�K+  '-��6


�! '-�1 >�3=� �� ! #')+  ;��K6Ebcc  �!� #�%'
%! ��)%� >"�

<a "&�K+ �"� ��%G����� #'.  

  

  


��
H���& �K-�`6  

��� �!�:  

;�2& .����� _6 $�*�`+  U�_6 ��RPMI 1640 !�N� 

dc% >"& (F.B.S)  ')� V"_6 #��6 !>�f
% ��-���2��/� ���� 

.�"� ! Md 'K� .��& ;�2& ;!%'�6 �!� �� ��g/J�!X�  !

h1 �% ^��6X i
� >, ��G� )G banding (�"��'
'.  

  

  

&�"�+ 6!��6!"� #"���+ _6 $�* �% 4@�N�`+ ��N+  �%

�K`? $') ���]%%� 6!��6!"�+ !��� ���  >!��6!"� '=2�M ���. 

)4[) d ! j.(  

�
�'
�� �f�6!��6!"� i=+ 701 �J�� ��� k�&% "� ,�� 
 ISCN 

2005� R") ���6 "+')��: 46,XY,dup(7)(q21.2q32)   

&�"�+ 6!��6!"�+ '-%!�
 �� '
��� �-�& !� "� ! .�"� >�f
% G

)4[) l.(  

                   
  

  

  
 4[)j8  >!��6!"QM ��/�� +K�<a"�m  

�����  

 4[)E8 �& �� ��/�� ^[�Ed+3��6  

 4[)d8 ��/�� Y�1����Q  

 [
 D

O
R

: 2
0.

10
01

.1
.2

00
84

43
9.

13
89

.5
.2

.5
.8

 ]
 

 [
 D

ow
nl

oa
de

d 
fr

om
 m

g.
ge

ne
tic

s.
ir

 o
n 

20
26

-0
1-

01
 ]

 

                               3 / 6

https://dor.isc.ac/dor/20.1001.1.20084439.1389.5.2.5.8
http://mg.genetics.ir/article-1-1025-fa.html


 ... منوچهريفرنوش  زمانيان،مهسا  محجوبي،فروزنده  نصيري،فاطمه           ... شدگي مضاعف با يبيمار يبالين و يسيتوژنتيك تشخيص از يگزارش   

  

�� ���� ����	/ 
��
����/
�����/������� ����  

 

       
)L-%(                                            )n(  

 4[)l8 )L-% (  ��/�� �'� Y�1����Q)n( ��/�� ���6 Y�1����Q  

  

  

% �����%G� � -�� �'K�6 O�7�6 �� "Q\6 o��Q�=+ )�
+  �%

$') L��:6 7(q21.2----q32) �"K6+ �"��.&% #' . $�=��1

��� �% 9�� .�� L2�P6 pa�=6 �� +�') L��:6 �� ��/7q 

#') ��%G�'
%. ����m V��� !� "� 9
%��7/�! ���* "� '
!��

"1 ���6!G+ 7(q32…qter)  q�� #!"� O�K-�`6 ! '
�"� �K-�`6

��N+ 6 O!�0�6 ���� ��J! �%�% �� ��<6 �%"�% $��"1 ��6!G+ ! 

��#�%�
�* ����6 $��+ ')��)d.( "� ! �&���-�� G=� "�\6 ��/Er 

�-�&%� "1 �� %��6!G+ 7q21.2…q22.1 �'
�6 ��� !+ =�s+ 

-�6�
X ! U&��6+��� �%� ���6 �'K�6� @�1� '
�"� L)j.( �� ��/

�"K6+ 	;�0&!"��6 #') ��
��+ 	#'6X �2J �����21"��/�� ��+ 	

72� B�7)+ ��� �� #�3
 �� 
����	�  �'K�6 ,�
"� 	�-���- $���


��� 4*%�+6 t?�
 46�71 	��=� -% ! $%'
���
��3+	 &���%� ��2+ 

 $���3
%d8j ! j8b V�
 $��� �h� ! #�1�� 		$���3
%  .5)

	�h� �N V%��% ���1+ .&% ��)%�.  ���6 9
%��[/� ! �&���-

��"3� �') L��:6 ��+ 7(q35…qter) � "�\6 �"� ��� ! .�

�-�& 9)%� � Gf� �� �"� ��%G� %��	��0 *�1�26�71 "+  ���!

�'
�6+ =�s+ ���!��� 2� 	;�6��=�%�=�� #"h� 
� >!�'=& �� ��/

"1�6!G+ �GJ+ 7q  .&% ��)%'
 .���`6)l.( 6!��� �& �� %� ��/

"1 ���6!G+ �GJ+ 7q )�� 
��') L��:6 �� ��/+  

7q22.1…q31.2 "1 �� ���6 !� !�6!G+ 7q34…qter (�"K6+ 

�"�. �%"�&% ���6 �& "��	�� ������ ����� 4� 	��=+  	���� !"�

��=+ 	
��� ��
�1����'
�6 ��� ! �+ =�s+  '=�)%�)b.(  

 �6����
 %� �%��
 �"K6+ P�1 �� �"��� t� $X '-�1 �% 9

�') L��:6+ 7(q31.3---qter)  ���)u.( ��=6v %�2�!� ��7� ��

 �%��"1�
 
�<+ 6�1���'� '-%! �� 
�  ��inv(7)(p22q31.3) ���. 

2� �����=�7+ � �� #') #'���6���/ :-�6��=�%+��� �27&%+	 

��f=��
� 	#"h� Gw6 �`� I��1%�1�=�!"1� 	�0* ���! L  $�"�

') ��%G� #�1��. )�%G� G=1���+ =J �%���0� #���
 "�*� �%� 

%�%� �� �"� ���% #') U�&� m #"h��<a "�K+"7) >�� 	� 	

��f=��
���+� 	Z�G� q!"� �� 
%�1�
+ <a O��"N ���K+ #�!�-

%+� ��� x�) !� �N� !. &�"�+ &��
H���"1 
�6!G+  

  7q21---qter=J �� %����7)X � �"� . �� �%� $��
 #�%�
�* �K-�`6

%�"1 ��6!G+ �
� �f��J �� �J 
+� ��%�
�*+ 

t(7;21)(q21.2;p12)  .&% #���)M.( "�*� �%��
� "1 �� ���6!G+ 

�"� ��%G� ����6� �% �� '���2�
%"1 
���%�
�* ��+ ��"3 

t(4;7)(q35;q21.2) ��� ���"� v��=6 .%�-�6�
X "�*� �%��
 �+��� 

"�/�� � 	>�� B�7) �2/J �% %��������-�6�
X 	�SP6 �+��+�  ��

�%� $��
 �
�y6 	%"0@ 	k%"7
��.  %!%��6� %� ���6 #���h� "�*� 


"7) >�� ���� 	�0* ;�0&!�'�� 	��<h� �� !� L�
�1���0* �� ! L

�"K6 4506 z�<�
%+ �"�. 6!��6!"� �K-�`6+ �h�
% B\N+� 

 >!��6!"�Ej ! �') L��:6+ �h�
%+�  >!��6!"�M   

7(q35—qter) �%� $��
 %� .$H �� '
�� k'N �h
X  

 sonic hedgehog(SHH) N�
 ���� 7q36 ! {�����A+  |�*

! #"h� ��
�1���� �� #') #'���6 ��"1 �� $%��/�6!G+ ��h�
%+ 7q 

6+')�� )r.( �1�=� }�<1�% �� "�%�! Y �1�
H�"1 Y�6!G+ ! � �

���  

 [
 D

O
R

: 2
0.

10
01

.1
.2

00
84

43
9.

13
89

.5
.2

.5
.8

 ]
 

 [
 D

ow
nl

oa
de

d 
fr

om
 m

g.
ge

ne
tic

s.
ir

 o
n 

20
26

-0
1-

01
 ]

 

                               4 / 6

https://dor.isc.ac/dor/20.1001.1.20084439.1389.5.2.5.8
http://mg.genetics.ir/article-1-1025-fa.html


 ... شدگي مضاعف با يبيمار يبالين و يسيتوژنتيك تشخيص از يگزارش          ... منوچهريفرنوش  زمانيان،مهسا  محجوبي،فروزنده  نصيري،فاطمه  

  

���� ����	/ 
��
����/
�����/������� ����  �!  

 

 $') L��:67q 6 {_� ���6 ��=�+-�� �K-�`6 ')���=+ !� "�� 

��@�1 ��/�% �� #') L� ��%G� ��� ��� 
���1 "3�6 '+ �� '=�

��"1 �� $%��/�6!G+ !��') Lm�:6 �+ 7q %�%�� '=��! ���A+ 

~
 ;%!'�6�-�0&!"��6 "+� 	�
��+ 
%�1�
 	#'6X�2J+ � ��� 	.�"�

*�1��& "���� ! ��1�6�7��� ��f=��
 6+'=)�� .  

2� �����=�7+ ����/ % �% q���-!% �� "~
 �� L��:6 ��%G� �

�')+ N�
 ��� �7q(21.2q32) 6+%�%� ')��� /�%�6 ! .&% .+ -

6� '
%�1�%"� %� �=� $H 9�
 �K-�`6��� % �� ��� �%"? ��`=6 �

%G�% ! '
�%���� �%'K1 9+ X�') L��:6 .2� �� �h
+  �J�6

�&��
+���� @�5�*%+ 6+6 ! �%�/� %� ��)����& "� .  

 
 

1. Scelsa B Dr, Bedeschi FM, Guerneri S, Lalatta F, 
Introvini P. Partial Trisomy of 7q: Case Report and 
Literature Review. J Child Neurol. 2008 May;23(5):572-9. 
2. Couzin DA, Haites N, Watt JL, Johnston AW. 
Partial trisomy 7 (q32----qter) syndrome in two children. : 
J Med Genet. 1986 Oct;23(5):461-5 
3. Lukusa T, Fryns JP. Syndrome of facial, oral, and 
digital anomalies due to 7q21.2-->q22.1 duplication. : Am 
J Med Genet. 1998 Dec 28;80(5):454-8 
4. Lukusa T, Van Buggenhout G, Devriendt K, 
Fryns JP. Pericentric inversion with partial 7(q35-->qter) 
duplication and 7pter deletion: diagnosis by cytogenetic 
and fish analysis in a 29-year-old male patient. Genet 
Couns. 2002;13(1):1-10. 
5. Romain DR, Cairney H, Stewart D, Columbano-
Green LM, Garry M, Parslow MI, Parfitt R, Smythe RH, 
Chapman CJ. Three cases of partial trisomy 7q owing to 
rare structural rearrangements of chromosome 7. J Med 
Genet. 1990 Feb;27(2):109-13. 
6. Goodman BK, Stone K, Coddett JM, Cargile CB, 
Gurewitsch ED, Blakemore KJ, Stetten G. Molecular 
cytogenetic analysis and clinical findings in a newborn 
with prenatally diagnosed 
rec(7)dup(7q)inv(7)(p22q31.3)pat. Prenat Diagn. 1999 
Dec;19(12):1150-6. 
7. Courtens W, Vroman S, Vandenhove J, 
Wiedemann U, Schinzel A. Pre- and perinatal findings in 
partial trisomy 7q resulting from balanced parental 
translocations t(7;21) and t(4;7). Prenat Diagn. 2001 
Aug;21(8):642-8. 
8. Morava E, Bartsch O, Czakó M, Frensel A, 
Kalscheuer V, Kárteszi J, Kosztolányi G. Small inherited 
terminal duplication of 7q with hydrocephalus, cleft palate, 
joint contractures, and severe hypotonia. Clin Dysmorphol. 
2003 Apr;12(2):123-7. 
9. Morales C, Madrigal I, Esqué T, de la Fuente JE, 
Rodríguez JM, Margarit E, Soler A, Sánchez A. 

Duplication/deletion mosaicism of the 7q(21.1 --> 31.3) 
region. Am J Med Genet A. 2007 Jan 15;143(2):179-83. 

	��
� 

 [
 D

O
R

: 2
0.

10
01

.1
.2

00
84

43
9.

13
89

.5
.2

.5
.8

 ]
 

 [
 D

ow
nl

oa
de

d 
fr

om
 m

g.
ge

ne
tic

s.
ir

 o
n 

20
26

-0
1-

01
 ]

 

                               5 / 6

https://dor.isc.ac/dor/20.1001.1.20084439.1389.5.2.5.8
http://mg.genetics.ir/article-1-1025-fa.html


 

 [
 D

O
R

: 2
0.

10
01

.1
.2

00
84

43
9.

13
89

.5
.2

.5
.8

 ]
 

 [
 D

ow
nl

oa
de

d 
fr

om
 m

g.
ge

ne
tic

s.
ir

 o
n 

20
26

-0
1-

01
 ]

 

Powered by TCPDF (www.tcpdf.org)

                               6 / 6

https://dor.isc.ac/dor/20.1001.1.20084439.1389.5.2.5.8
http://mg.genetics.ir/article-1-1025-fa.html
http://www.tcpdf.org

