
 

  



 تلانژکتازی  -آتاکسی 

 آتاکسی تلانژکتازی چیست؟

رفتن و افزایش خطر  رونده مشخص شده و منجر به مشکل در راهیک بیماری ارثی است که با مشکلات عصبی پیش (AT) آتاکسی تلانژکتازی

ممکن است مدت کوتاهی پس   ،AT کودکان مبتلا به شوند.  اغلب در دوران کودکی ایجاد می AT شود. علائم ابتلا به انواع مختلف سرطان می 

در نهایت، نیاز به استفاده از ویلچر  AT خوردن کنند و ناپایدار به نظر برسند )به نام آتاکسی(. اکثر افراد مبتلا بهرفتن، شروع به تکان از یادگیری راه

 .دارند

ر نامفهوم شده و در نوشتن و سایر وظایف، مشکل خواهند داشت. علائم  سطح هوشی طبیعی دارند، اما با گذشت زمان، گفتا AT افراد مبتلا به

شوند و ممکن است با بالارفتن سن افراد، روی پوست و چشم ظاهر شوند.  های گشاد شده، ایجاد میقرمزی به نام تلانژکتازی توسط مویرگ

ویژه به پرتوهای  رسد که آنها به بر این، به نظر مینت هستند. علاوه سیستم ایمنی ضعیفی دارند و مستعد ابتلا به عفو  AT همچنین، افراد مبتلا به 

 .دهندیونیزان، مانند اشعه ایکس، حساس باشند و این مسئله، خطر ابتلا به سرطان را افزایش می 

 شود؟چگونه ایجاد می  (AT) آتاکسی تلانژکتازی

شود.  از نسلی به نسل دیگر در یک خانواده منتقل می  AT ه استعداد ابتلا به آتاکسی تلانژکتازی، یک بیماری ژنتیکی است. این بدان معنی است ک

 .شوندمی  AT باعث  ATM ها )تغییرات مخرب(، در ژنیافته(. جهشاست )به معنای آتاکسی تلانژکتازی جهش ATM ژن مرتبط با این بیماری،

 رسد؟چگونه به ارث می (AT) آتاکسی تلانژکتازی

کند. از الگوی توارث اتوزومی مغلوب پیروی می  AT نسخه از پدر.  ۱نسخه از مادر و    ۱نسخه از هر ژن است:    ۲سلول دارای  طور معمول، هر  به 

اید در وراثت اتوزومال مغلوب، باید یک جهش در هر دو نسخه ژن وجود داشته باشد، تا فرد مبتلا شود. این بدان معناست که هر یک از والدین ب

شود. کپی از جهش ژنی داشته باشد، ناقل )حامل( نامیده می  ۱قل کنند تا کودک تحت تأثیر قرار گیرد. فردی که تنها  یک جهش ژنی را منت

مبتلا شود.   AT درصد احتمال دارد که کودک، دو جهش را به ارث برده و به ۲۵هنگامی که والدین، هر دو، ناقل یک جهش ژن مغلوب باشند،  

پنجاه درصد احتمال دارد که جهش تک ژنی را به ارث ببرند   ، AT لدین، خواهر و برادر و فرزندان یک فرد مبتلا بهخویشاوندان درجه اول مانند وا

 .و ناقل شوند

مند به  هایی برای افرادی که علاقه دهد، گزینه زمانی که والدین، حامل جهش ژنی هستند که خطر ابتلا به این سندرم سرطان ارثی را افزایش می 

انجام  (IVF) یک روش پزشکی است که همراه با لقاح آزمایشگاهی (PGD) گزینیند هستند، وجود دارد. تشخیص ژنتیکی قبل از لانه داشتن فرز

بردن این بیماری را توسط  ارثدهد تا احتمال به های ژنتیکی شناخته شده خاص هستند، اجازه میشود. این روش، به افرادی که دارای جهشمی

شود سلول برداشته می ۱سلول(،    8اندازه معینی رسید )تقریباً  شوند. هنگامی که جنین به ها در آزمایشگاه، بارور می هش دهند. تخمک فرزندانشان، کا

 PGD هایی را که جهش ندارند به رحم، منتقل کنند.توانند جنین یا جنینگیرد. سپس والدین میو از نظر وضعیت ارثی مورد آزمایش قرار می

حال، این یک روش هه است که مورد استفاده قرار گرفته است و برای چندین سندرم مستعد سرطان ارثی استفاده شده است. باایند۲بیش از  

پیچیده با شرایط خاص مالی، فیزیکی و عاطفی است که باید قبل از شروع روند، در نظر گرفته شود. برای اطلاعات بیشتر، با یک متخصص  

 .روری صحبت کنیدباروری در یک کلینیک با

 چقدر رایج است؟  (AT) آتاکسی تلانژکتازی

AT شود کهنادر است. تخمین زده می AT   دهد. احتمال اینکه فردی ناقل یک جهش  تأثیر قرار مینفر را تحت ۱۰۰۰۰۰نفر از  ۱تا    ۴۰۰۰۰از هر

 .% یا است۱باشد حدود  ATM ژنی واحد



 شود؟ چگونه تشخیص داده می (AT) آتاکسی تلانژکتازی

راه به معنای  آتاکسی،  زمان که کودک علائم  بههر  داد، مشکوک  نشان  را  ناپایدار،  آزمایش ژن AT رفتن  و   ATM است.  است  در دسترس 

های زیر ممکن است برای تعیین اینکه آیا فردی شناسایی کرد. آزمایش AT درصد از افراد مبتلا به۹۰توان در حدود  های ژنتیکی را می جهش

 :یا نوع دیگری از آتاکسی است، مفید باشد AT مبتلا به

مقادیر بسیار کم   AT است. تقریباً همه افراد مبتلا به AT این بهترین آزمایش برای تشخیص .(ATM ایمونوبلات )تست پروتئین •

 (را خواهند داشت. )حتی مقادیری نزدیک به صفر ATM پروتئین ساخته شده توسط ژن

ها و درمان نمونه  حساسیت بیشتری به پرتو دارند، برداشتن برخی از سلول AT از آنجایی که افراد مبتلا به سنجش حساسیت پرتوی.   •

 .ماه طول بکشد تا از این آزمایش نتیجه بگیرید۳تواند به تشخیص کمک کند. ممکن است تا با پرتودرمانی می 

• ATM   .ساخته شده توسط ژن این آزمایش سطح فعالیت پروتئین  کیناز ATM  کند. فعالیت کم یا بدون فعالیت به این معنی  را بررسی می

 .وجود دارد ATM است که احتمالاً یک جهش در ژن

 چقدر است؟ AT های مرتبط با خطرات احتمالی سرطان

 لوسمی و لنفوم شود،دیده می AT اد مبتلا به ترین انواع سرطان که در افردرصد خطر ابتلا به سرطان را دارند. شایع ۴۰حدود   AT افراد مبتلا به

دهند. از آنجایی تشکیل می  AT ها را در افراد مبتلا بهدرصد از کل سرطان8۵توانند در دوران کودکی ظاهر شوند و  این دو نوع سرطان، می .است

 سرطان سینه، سرطان تخمدان، سرطان رسد خطر ابتلا به انواع دیگر سرطان از جملهلانی دارند، به نظر می عمری طو AT که افراد مبتلا به

 .سارکوم افزایش مییابد و معده، ملانوم 

 چیست؟ AT خطرات تخمینی سرطان مرتبط با ناقل بودن جهش ژن

دهند. یک حامل ممکن است هتروزیگوت هستند، خطر ابتلا به سرطان سینه را نیز افزایش می  ATM ۱اقلین، یعنی افرادی که دارای جهش ژنی  ن

اند ادهاند، اما بیشتر مطالعات نشان دبرابر بیشتر، نشان داده  ۹تا    ۵نیز نامیده شود. برخی از مطالعات خطر ابتلا به سرطان پستان  در زنان ناقل را  

دانیم که آیا خطر ابتلا به  برابر بیشتر از جمعیت عمومی است. ما هنوز نمی   ۲زنان ناقل، در طول زندگی تقریباً    که خطر ابتلا به سرطان سینه 

مکن  م ATM دهد حاملان جهشها وجود دارد که نشان می های این جهش، وجود دارد یا خیر. برخی دادهسرطان سینه مردانه در میان حامل

های بالینی در حال حاضر توصیه است خطر ابتلا به سرطان روده بزرگ و/یا معده را افزایش دهند؛ اما این کاملاً مشخص نیست. دستورالعمل

بیشتر از جمعیت عمومی غربالگری سرطان سینه و روده بزرگ را انجام دهند. همچنین ممکن است خطر ابتلا   ATM کنند که حاملان جهشمی

 .افزایش یابد ATM ن لوزالمعده در بین حاملان جهشبه سرطا

موردنیاز است. مطالعات همچنین نشان  ATM شدن خطر سرطان و سایر شرایط در میان حاملان جهش ژنتیکیتحقیقات بیشتری برای مشخص 

 .دهد که ناقلین ممکن است خطر ابتلا به بیماری قلبی را افزایش دهندمی

تغییر   AT هایی مانندشود، ممکن است تعریف کلاسیک سندرم های چندژنی می یابد و شامل پانل سرطان ارثی گسترش میطور که آزمایش  همان

را نداشته   AT باشند؛ اما ممکن است هیچ یک از معیارهای ذکر شده در بالا برای ATM هایکند. برخی از افراد ممکن است دارای جهش در ژن

 .افراد خطر ابتلا به سرطان را دارند یا خیر باشند. مشخص نیست که آیا این

 چیست؟ AT های غربالگری برایگزینه 
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که   AT نظر باشند. افراد مبتلا به باید به طور منظم به پزشک خود مراجعه کنند و از نظر علائم سرطان تحت  AT کودکان و بزرگسالان مبتلا به 

 .بهتر است، وضعیت ایمنی خود را به طور مرتب بررسی کنند  ،شوندمکرراً دچار عفونت می 

در حال تکامل است. با توجه به شواهد رو به رشد در مورد خطر متوسط تا   ATM های غربالگری سرطان برای حاملان جهش ژندستورالعمل

بر انجام آزمایشات، د که این زنان علاوه کنتوصیه می  (NCCN) شبکه ملی جامع سرطان ،ATM زیاد سرطان سینه در بین زنان حامل جهش ژن

با را   بهطور سالانه، انجام دهند . ماموگراف   سالانه (MRI) تصویربرداری رزونانس مغناطیسی سینه غربالگری سرطان سینه 

بار، در مقایسه با هر  سال یک ۵تا  ۳غربالگری های مکرر با کولونوسکوپی دارند )هر  ATM و همچنین، همه حاملان جهش ژنشود وصیه میت

 .(سال برای جمعیت عمومی۱۰

تغییر کند. مهم است  های جدید و اطلاعات بیشتر در مورد آتاکسی تلانژکتازی،  های غربالگری ممکن است در طول زمان با توسعه فناوریگزینه

یهای که با تیم مراقبت   .آزمایش های غربالگری مناسب صحبت کنید خود، در مورد سلامت 

 .بیشتر بدانید ،مواردی  که هنگام انجام آزمایش ها، رویه ها و اسکنهای رایج باید انتظار  داشته باشید  در مورد

 های سلامتی خود، بپرسید توانید از تیم مراقبتسؤالاتی که می 

تواند مفید باشد که یک نفر را برای همراهی های سلامتی خود صحبت کنید. این میمراقبتاگر در مورد خطر ابتلا به سرطان نگران هستید، با تیم  

 :های سلامتی خود بپرسیدهای خود با پزشک و مشاور، ببرید. سؤالات زیر را از تیم مراقبت قرار ملاقات برداری به و  یادداشت

 خطر ابتلا به سرطان من چقدر است؟  •

 طان، در من چقدر است؟ خطر ابتلا به انواع دیگر سر •

 برای کاهش خطر ابتلا به سرطان، چه کنم؟ •

 های من برای غربالگری سرطان چیست؟گزینه •

را  اگر در مورد سابقه خانوادگی خود نگران هستید و فکر می  کنید که خانواده شما ممکن است آتاکسی تلانژکتازی داشته باشند، سؤالات زیر 

 :بپرسید

 دهد؟طر ابتلا به سرطان را افزایش می آیا سابقه خانوادگی من، خ •

 داشته باشند؟ AT توانندآیا خانواده من می •

 دهید؟ آیا مرا به یک مشاور ژنتیک یا متخصص ژنتیک دیگر ارجاع می  •

 در نظر بگیرم؟ آزمایش ژنتیک را •

 منابع مرتبط

 ژنتیک سرطان 

 آزمایش ژنتیک 

 هنگام ملاقات با یک مشاور ژنتیک چه انتظاری دارید؟ 

 
 

 جمع آوری سابقه سرطان خانوادگ
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اک گذاری نتایج آزمایش ژنتیک با خانواده   به اشتر

 پرسش  و پاسخ آزمایش  ژنتیک خانواده 
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