
 

  



 سندرم کارنی چیست؟ 

بند  خیم )غیرسرطانی( بافت هم همراه است. میکسوم ها، تومورهای خوش  ، دار پوستهای لکهدانه سندرم کارنی، یک بیماری ارثی است که با رنگ 

خیم یا سرطانی )بدخیم( باشند. تومور  توانند خوش شوند که می ساز( در این بیماری مشاهده میریز )هورمون و تعدادی دیگر از تومورهای غدد درون

 .های بدن، گسترش یابدتواند رشد کند و به سایر قسمتبدخیم، می  یابد. تومور سرطانیتواند رشد کند؛ اما گسترش نمی خیم، میخوش

سالگی ایجاد می شود. رنگدانه پوست و میکسوم قلب یا سایر مشکلات قلبی معمولاً ۲۰علائم سندرم کارنی، معمولاً در دوران کودکی یا اوایل  

های داخلی و خارجی چشم، ملتحمه )پوشش غشایی( چشم و اطراف  ها، گوشهای پوست در لبهای لکهاولین علائم این بیماری هستند. رنگدانه 

های متعدد تیروئید )تومورها( است. سندرم کوشینگ  های مشترک سندرم کارنی، سندرم کوشینگ و ندول شود. سایر ویژگیناحیه تناسلی دیده می 

است و علائم ممکن است ترکیبی از افزایش وزن،   (PPNAD) ایدر مجموعه کارنی همیشه به دلیل بیماری اولیه غده آدرنوکورتیکال رنگدانه

ه  فشار خون بالا، دیابت و کبودی آسان باشد که ناشی از تولید بیش از حد هورمون کورتیزول است. اگرچه ابتلا به سندرم کارنی خطر ابتلا ب

 کبد ، تخمدان، بیضه هایکس کارنی شامل سرطانهای مرتبط با کمپلخیم هستند. سرطاندهد، اما بیشتر تومورها خوشسرطان را افزایش می 

تواند سرطانی و بسیار تهاجمی شود که میگاهی اوقات ایجاد می  "شوانوما"همچنین یک تومور نادر سیستم عصبی به نام   .پانکراس  است و

 .باشد

 :شودسندرم کارنی، تحت شرایط زیر نیز، شناخته می

 (ومککک) Ephelides ا خال، میکسوم دهلیزی، نوروفیبروم میکسوئید وبه معنی خال ی ،NAME - Nevi سندرم •

 لنتیژین، میکسوم دهلیزی و خال آبی - LAMB سندرم •

 شود؟چه چیزی باعث سندرم کارنی می

بدان معنی    صورت پراکنده رخ دهد. اینصورت اتوزومال غالب به ارث برسد یا به یک بیماری ژنتیکی ارثی است که ممکن است به   سندرم کارنی

تواند از نسلی به نسل دیگر در یک خانواده از طریق جهش )تغییرات( ژن )ها( های سندرم کارنی، میاست که خطر ابتلا به سرطان و سایر ویژگی

دهی نالبا سندرم کارنی، از طریق دخالت آن در تنظیم سیگ PRKAR1A طور خاص، محققان در مورد چگونگی ارتباط ژنی به نام منتقل شود. به 

درصد ۸۰درصد افراد مبتلا به کمپلکس کارنی و  ۷۰اند. محققان بر این باورند که بیش از  سلولی بدن با پروتئین کیناز اطلاعات بیشتری کسب کرده

هستند ممکن است در این ژن یا کروموزوم، تا  (1۷q24.2روی کروموزوم  ) PRKAR1A دارای جهش در ژن ،PPNAD از بیماران مبتلا به

رد هستند، به این    ها منحصربهپیدا شده است. اکثر جهش PRKAR1A جهش مختلف  1۳۰رصد حذف، وجود داشته باشد. تا به امروز، بیش از  د6

شوند. تاکنون هیچ ارتباط قوی بین یک نوع جهش ژنتیکی خاص و علائم خاص سندرم کارنی،  معنی که آنها فقط در یک خانواده، شناسایی می

 .یده نشده استمانند سرطان، د

تأثیر ی آنها، کمتر تحت دهند. دیگر اعضای خانوادهمعمولاً علائم خفیفی را در مراحل بعدی زندگی نشان می  PRKAR1A افراد بدون جهش در ژن

 .دهدمی  شود، به این معنی که به طور تصادفی رخصورت پراکنده در نظر گرفته می گیرند. جهش ژنی در آن فرد به کمپلکس کارنی قرار می

های مسئول این فنوتیپ هنوز توصیف شده است، اما ژن (۲p16)  ۲ای از کروموزوم  دومین علت ژنتیکی مرتبط با کمپلکس کارنی در ناحیه

اخیراً جهش به سندرم   PRKACB هایی در ژنناشناخته هستند.  به کمپلکس کارنی و همچنین در کودکان خردسال مبتلا  در یک فرد مبتلا 

در افراد جوان مبتلا به   PDE8B و  PDE11A هایکوشینگ که علائم دیگری از کمپلکس کارنی نداشتند، مشاهده شده است. جهش در ژن

های دیگری که  یافت شده، اما ارتباط آنها با سندرم کارنی، همچنان مورد سؤال است. جستجو برای ژن  PPNAD سندرم کوشینگ نیز، به دلیل
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و سایر انواع سندرم   PPNAD که در (PRKACA) کارنی مرتبط باشد، همچنان ادامه دارد. جهش یک ژن مرتبط دیگر ممکن است با سندرم  

 .رسد که باعث کمپلکس کارنی شودکوشینگ دخیل است، به نظر نمی 

 رسد؟سندرم کارنی چگونه به ارث می

یک نسخه از پدر. سندرم کارنی از یک الگوی توارث اتوزومال غالب    طور معمول، هر سلول دارای دو نسخه از هر ژن است: یک نسخه از مادر وبه 

افتد. والدین دارای جهش ژنی، ممکن است یک نسخه از ژن طبیعی خود یا کند که در آن جهش تنها در یک نسخه از ژن، اتفاق می پیروی می

درصد احتمال دارد که آن جهش را به ۵۰ینی دارای جهش دارد،  یک نسخه از ژن دارای جهش را، به همراه داشته باشند؛ بنابراین، کودکی که والد

حال، اگر آزمایش درصد احتمال دارد که جهش مشابهی داشته باشد. بااین ۵۰ارث ببرد. برادر، خواهر یا والدین فردی که دارای جهش است نیز  

جهشی را نشان نداد(، خطر برای خواهر و برادر به طور قابل    والدین برای جهش منفی باشد )به این معنی که نتایج آزمایش هر یک از والدین، هیچ

 .یابد اما ممکن است خطر آنها همچنان بالاتر از حد متوسط باشدتوجهی کاهش می

 (PGD) گزینیمند به داشتن فرزند هستند، وجود دارد. تشخیص ژنتیکی قبل از لانه هایی برای افرادی که حامل جهش ژنی بوده و علاقه گزینه

دهد تا شود و به افراد دارای جهش ژنتیکی شناخته شده خاص، اجازه می انجام می  (IVF) ک روش پزشکی است که همراه با لقاح آزمایشگاهیی

اندازه شوند. هنگامی که جنین به ها در آزمایشگاه برداشته و بارور میبردن این بیماری را توسط فرزندانشان، کاهش دهند. تخمکارثاحتمال به

هایی که توانند برای انتقال، جنین گیرد. سپس والدین می شود و از نظر وضعیت ارثی، مورد آزمایش قرار می شخصی رسید، یک سلول برداشته میم

گزینی، بیش از دو دهه است که مورداستفاده قرار گرفته و برای چندین سندرم مستعد جهش ندارند را انتخاب کنند. تشخیص ژنتیکی قبل از لانه 

حال، این یک روش پیچیده با شرایط مالی، فیزیکی و عاطفی است که باید قبل از شروع در نظر گرفته شود.  سرطان ارثی استفاده شده است. بااین 

 .برای اطلاعات بیشتر، با متخصص باروری در یک کلینیک باروری صحبت کنید

 سندرم کارنی چقدر رایج است؟

درصد موارد، سندرم کارنی در  ۷۵تا    6۰شود که بین  در سراسر جهان گزارش شده است. تخمین زده می   سندرم کارنی نادر است. چند صد مورد

 .رسد پراکنده هستند و ممکن است به دلیل جهش ژنی جدید باشددرصد باقیمانده موارد به نظر می ۴۰تا  ۲۵شود. ها مشاهده میخانواده

 شود؟سندرم کارنی چگونه تشخیص داده می

ویژگی اصلی ذکر شده در زیر را داشته باشد. افرادی که یکی از  1۲شود که یک فرد حداقل دو مورد از  نی زمانی تشخیص داده میسندرم کار

حداقل    اعضای نزدیک خانواده، یعنی والدین، خواهر و برادر یا فرزندی دارند که قبلاً مبتلا به سندرم کارنی تشخیص داده شده است، در صورتی که 

 .گیرندأثیر قرار می  های ذکر شده را داشته باشند، تحت ویژگی  مورد از یک

 های اصلی تشخیصی برای سندرم کارنیویژگی

 های خاصای پوست با الگو و مکانهای لکهدانه رنگ  •

 (خیممیکسوم )تومورهای خوش •

 میکسوم قلب •

 میکسوماتوز پستان  •

 آدنوم مجرای پستان •



• PPNAD  ادرار به نام آزمایش لیدل که مربوط به سندرم کوشینگ استیا نتیجه غیرطبیعی آزمایش. 

 ها، پاها و صورت به دلیل تومور هیپوفیزآکرومگالی، افزایش اندازه دست  •

 (LCCST) نئوپلاسم بیضه به نام تومور سلولی کلسیفیه کننده سلول سرتولی •

وئید •  سرطان تیر

 کنندشوانوما ملانوز پساموماتوز، به معنای تومورهایی که روی اعصاب رشد می  •

 سیاه هستند -های آبی های آبی )بلو نووس( که خالخال •

 (استئوکندرومیکسوما )تومورهای استخوانی •

برای جهش در ژن  به کمپلکس کارنی هستند، قابل  PRKAR1A آزمایش ژنتیکی  افرادی که مشکوک  اگر فردی دارای  استفاده میدر  باشد. 

شود.  و یک مورد از تومورهای فوق یا سایر شرایط باشد، در این صورت آن فرد مبتلا به سندرم کارنی تشخیص داده می PRKAR1A جهش

صورت تجاری در  هنوز به  ، PDE8B و PRKACA، PRKACB، PDE11A داند، ماننهایی که اخیراً کشف شدهآزمایش ژنتیکی برای ژن

 .دسترس نیست

دهنده کمپلکس بر این، علائم فیزیکی دیگری نیز در افراد مبتلا به سندرم کارنی دیده شده است. این علائم فیزیکی ممکن است نشان علاوه

شوند. تحقیقات برای کسب اطلاعات بیشتر در مورد این علائم و  ته نمیهای تشخیصی اصلی در نظر گرفعنوان ویژگی کارنی باشد، اما آنها به 

 .ارتباط آنها، در صورت وجود، با این بیماری ادامه دارد

 دانه یا الگوی معمولی های تیره رنگ توجه بدون لکه ومک قابلکک •

 خال آبی، اگر متعدد باشد و با بیوپسی تأیید شود  •

 .های مادرزادی« هستند ی روشن روی پوست، یا دیگر »لکه اهای قهوهای که لکههای قهوهلکه •

و/یا  (GTT) تست تحمل گلوکز غیرطبیعی ،(IGF-I) 1نتایج آزمایش خون غیرطبیعی، دارای سطوح بالای فاکتور رشد شبه انسولین   •

تناقض تیروتروپین (GH) آمیز هورمون رشدپاسخ  بالینی،   در صورت عدم وجود (TRH) به آزمایش هورمون آزادکننده  آکرومگالی 

شود و معمولاً با آکرومگالی همراه  همچنین سطوح بالای هورمونی به نام پرولاکتین در خون. )این حالت، هیپرپرولاکتینمی نامیده می

 (است.

 های عضله قلبکاردیومیوپاتی، به معنای بیماری •

 سینوس پیلونیدال که یک آبسه در شکاف باسن است  •

 وشینگ، آکرومگالی یا مرگ ناگهانیسابقه خانوادگی سندرم ک •

 چندین تگ )برچسب( پوستی یا سایر ضایعات پوستی به نام لیپوم  •

 خیم در روده بزرگ، معمولاً همراه با آکرومگالیپولیپ، به معنای رشد خوش  •

 ترمسنهای متعدد تیروئید در یک فرد تر و همچنین ندولیک ندول منفرد و غیر سرطانی تیروئید در یک فرد جوان  •

https://www.cancer.net/node/31262


 ویژه تیروئید، روده بزرگ، پانکراس و تخمدان سابقه خانوادگی سرطان، به  •

 خطر ابتلا به سرطان مرتبط با سندرم کارنی

 سرطان یابد. انواع سرطان گزارش شده در افراد مبتلا به سندرم کارنی شاملخطر ابتلا به سرطان در افرادی که سندرم کارنی دارند افزایش می

وئید ،  کولورکتال، کبد در مردان شامل   تومورهای بیضه در زنان و سرطان پانکراس است .سرطان تخمدان و  غده فوقکلیه، تیر

 .یز گزارش شده استهای سرتولی یا لیدیگ نسلول

 

 های غربالگری سندرم کارنی چیست؟گزینه 

 :غربالگری پیشنهادی شامل

ان  6اند باید هر  شود. بیمارانی که قبلاً میکسوم داشته سالانه، از دوران نوزادی شروع می  اکوکاردیوگرام • جام  ماه یک بار اکوکاردیوگرام 

 .دهند

 های سلامتی و خودنظارتی ارزیابی منظم پوست توسط متخصص مراقبت •

 .شودکه از نوجوانی شروع می  IGF-1 آزمایش خون سالانه برای بررسی سطوح سرمی کورتیزول، پرولاکتین و •

های سونوگرافی از امواج صوتی برای ایجاد تصویری از اندام ).سونوگراف   باشد معاینات غده تیروئید که ممکن است شامل تصویربرداری  •

 (کند.داخلی استفاده می

 ریزغربالگری عمومی سیستم غدد درون •

 معاینه بیضه و/یا سونوگرافی برای مردان •

های جدید و آموختن بیشتر در مورد سندرم کارنی تغییر کند. مهم است که زمان با توسعه فناوری   های غربالگری ممکن است در طولدستورالعمل

 .های غربالگری مناسب صحبت کنیدهای سلامتی خود در مورد آزمایشبا تیم مراقبت 

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

 های سلامتی بپرسید سؤالاتی که باید از تیم مراقبت

برداری تواند مفید باشد که یک نفر را برای یادداشت های سلامتی صحبت کنید. این می اگر در مورد خطر ابتلا به سرطان نگران هستید، با تیم مراقبت 

 :های خود بیاورید. سؤالات زیر را از تیم بپرسیدلاقاتبه قرار م 

 خطر ابتلا به سرطان من چقدر است؟  •

 برای کاهش خطر ابتلا به سرطان چه کنم؟  •

 های من برای غربالگری سرطان چیست؟گزینه •

خانواده دچار سندرم کارنی شده باشید، سؤالات  کنید ممکن است شما یا سایر اعضای  اگر در مورد سابقه خانوادگی خود نگران هستید و فکر می 

 :زیر را بپرسید 
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 دهد؟آیا سابقه خانوادگی من خطر ابتلا به سرطان را افزایش می  •

 آیا باید با یک مشاور ژنتیک ملاقات کنم؟  •

 آیا باید آزمایش ژنتیک را در نظر بگیرم؟ •

 منابع مرتبط

 ژنتیک سرطان 

 آزمایش ژنتیک 

 هنگام ملاقات با یک مشاور ژنتیک چه انتظاری دارید؟ 

  شما 
 

 سابقه سرطان خانوادگ

 نتایج آزمایش ژنتیک با خانواده شما

 پرسش  و پاسخ آزمایش  ژنتیک خانواده 
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