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Abstract 
Background: Fanconi anemia (FA) is an autosomal recessive genetic disorder wich characterized by 
progressive pancytopenia, multiple congenital anomalies,  increased susceptibility to acute 
myelogenous leukemia and epithelial cancers specially in head and neck and GUT. Characteristic 
feature of FA include short stature, café-au-laitspots, small eyes, mental retardation, skeletal and ear 
anomalies. 
Case: A 23-year-old man who was a known case of FA since he was ten reffered to audiology clinic 
because of severe hearing loss. His initial diagnosis was pneumonia. Audilogic evaluation revealed  
bilateral profound hearing loss.  
Conclusion: One of the anomalies in FA are  ear anomalies. These included conductive haering loss, 
external auditory canal stenosis and auricular malformation and progressive sensoryneural hearing 
loss. In this report external auditory canal and tympanic membrane were normal. The result of 
tympanometry were type An and audiometry were bilateral profound hearing loss that is a rare finding  
in FA patient. 
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 گزارش مورد

 

 عميق دو طرفه ييا افت شنواگزارش يك مورد آنمي فانكوني ب

  
  4دكتر ليلا مشعلي ،3دكتر اعظم علمداري ،2شهناز علمداري ،1دكتر سيد موسي صدر حسيني

  ، ايراندانشگاه علوم پزشكي تهراندانشكده پزشكي،  ،بيمارستان امام خميني ،و بيني گلو ،گوشگروه   -1
  ، ايراناه علوم پزشكي تهراندانشگ، كارشناس شنوايي شناسي بيمارستان امام خميني -2
  ، ايراندانشگاه علوم پزشكي تهراندانشكده پزشكي،  ،دستيار داخلي بيمارستان امام خميني  -3
   ، ايراندانشگاه علوم پزشكي تهراندانشكده پزشكي،  ،و بيني بيمارستان امام خمينيگلو  ،دستيار گوش -4

  

  كيدهچ
پيشرونده و اختلالات مادرزادي متعدد و افزايش استعداد ابتلا به سيتوپني پانشود و با صورت اتوزومال مغلوب منتقل ميهآنمي فانكوني بيماري ارثي بوده و ب :زمينه

فنوتيپ ظاهري اين بيماري به صورت قد كوتاه، . شودتناسلي مشخص مي و گردن و سيستم ادراري و در ناحيه سرويژه بهكانسرهاي اپيتليال  لوسمي ميلوژن حاد و
  .باشدي مييعقب ماندگي ذهني و اختلالات اسكلتي و اختلالات شنوا اي متعدد روي پوست، چشمان كوچك،هاي شير قهوهلكه

سال قبل درمان را  بدون  5باشدكه تحت درمان بوده و از ساله كشاورزي است كه مورد شناخته شده آنمي فانكوني از ده سالگي مي 23 مردبيمار مورد نظر  :مورد
سالگي با تشخيص پنوموني در اورژانس بيمارستان بستري و تحت درمان قرار گرفت در آن زمان به دليل كاهش  23بيمار در سن . ع پزشك قطع كرده استاطلا
  .دعميق دو طرفه مشاهده گردي ييشنواكاهش اديومتري  هايطي آزمايش. نمود به واحد اديومتري ارجاع شدمي ي كه از چند ماه قبل ذكريشنوا

خارجي و  مجراي شنوايييكي از اختلالات مادرزادي ديده شده در اين بيماري اختلالات شنوايي است كه بيشتر به صورت افت شنوايي انتقالي تنگي  :گيرينتيجه
مجراي گوش و پرده تمپان طبيعي و در معاينات باليني لاله و  در بيمار مورد نظر. باشدعصبي پيشرونده مي ـشنوايي حسي كاهش هاي لاله گوش و گاهي بدشكلي

  .باشدهاي بسيار نادر در بيماري مورد نظر ميداد كه اين مورد از يافتهبوده و نتيجه اديومتري افت شنوائي عميق دوطرفه را نشان مي Anنوع نتايج آزمون تمپانومتري 
  هاي گوش آنمي فانكوني، كاهش شنوايي انتقالي، آنومالي: واژگان كليدي

)22/10/87: ، پذيرش5/6/87: مقاله وصول(

  
  مقدمه

در سال  Guido Fanconi آنمي فانكوني اولين بار توسط
و ناهنجاري گزارش  Pancytopeniaدر سه برادر با  1927
كشور جهان گزارش  60اين بيماري ژنتيكي از بيش از ). 1(شد

شده و در هر قوم و نژادي اعم از  سفيد پوست، هندي، آمريكائي 
در حال حاضر در دنيا). 2(يائي ديده شده استو آس

  ). 1(برندنفر از اين بيماري رنج مي 1000نزديك به 
- بيشتر ديده ميزنان نسبت به مردان آنمي فانكوني در 

شيوع آن در  .نفر در يك ميليون نفر است 1-5و شيوع آن  شود
نفر  22000در  1حدود بيشتر و سفيد پوستان آفريقاي جنوبي 

 نفر گزارش شده 77در  1و شيوع هتروژن آن  باشدمي
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  ). 4و3(است
شود و صورت اتوزومال مغلوب منتقل ميهاين بيماري ب

، N ،M ،Lژن جهش يافته در آن دخيل است كه شامل  13حدود 
J ،I ،G ،F ،E ،D2 ،D1 ،C ،B ،A نام هباشد و در يك مورد بمي

FANCB ًروموزوم ژن بر روي ك استثنائاX 5(واقع شده است .(
بنابراين براي اينكه اين بيماري به كودكي منتقل شود والدين هر 

باشند در آن صورت در هر حاملگي ) carrier(دو بايد حامل 
خواهد  درصد 25احتمال اينكه نوزادي با اين بيماري متولد شود 

ي يهاهاي ژنتيكي براي خانوادهمشاوره ژنتيكي و انجام تست. بود
  .باشدآنمي فانكوني هستند ضروري مي حامل ژنكه 

متوسط سن در زمان تشخيص در مردان و زنان به ترتيب 
سال است اگر چه اكثر بيماران در زمان تشخيص كمتر  8و  6، 5

-تا يك سالگي تشخيص داده مي درصد 4سال هستند اما  15از 
ت شوند و كمتر از نيمي از بيماران در زمان تشخيص، تظاهرا

  ).2(هماتولوژيك دارند
اگرچه فنوتيپ ظاهري اين بيماري شامل قامت كوتاه، 

-café(اي متعدد روي پوست هاي شير قهوهچشمان كوچك، لكه

au-lait spots ( و اختلالات اسكلتي شامل فقدان يا هايپوپلازي

اي ظاهري طبيعي باشد، اما ممكن است عدهانگشت شست مي
  .داشته باشند

آزمايش شكست  آنمي فانكونيبراي تشخيص 
شود انجام مي (chromosomal breakage test)كروموزومي 

- ييد ميأت (mutation analysis) تجزيه و تحليل جهش  كه با
  .شود

. اختلالات هماتولوژيك از علائم جدي اين بيماري است
از بيماران يكي از انواع اختلالات  درصد 98سالگي  40در سن 

علائم پيشرونده هستند و اغلب . اهند داشتهماتولوژيك را خو
در هنگام تولد اكثر . شوندمنجر به نقص كامل مغز استخوان مي

بيماران طبيعي هستند و اولين اختلال هماتولوژيك آنها در دهه 
ه تنها ميزان دهد كرخ مي) سالگي 7حدود سن (اول زندگي 

 درصد 50سال در  10آيد و با گذشت ين ميگلبول قرمز آنها پاي
افت پلاكت، گلبول سفيد و گلبول ( Pancytopeniaبيماران 

بدنبال اين كمبودها احتمال خونريزي و خطر . شودايجاد مي) قرمز
  . )5(ابتلا به عفونت بيشتر خواهد شد

از عوارض ديگر اين بيماري پيشرفت به سمت لوسمي 
   در .باشدمي) acute myelogenous leukemia(ميلوژن حاد 

  
Speech Test  

UCl SDS MCL SRT   
NRNRNRNR R 
NRNRNR NR L  

  
 نتيجه آزمون اديومتري ـ 1شكل
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 تر نيز احتمال كانسرهاي سر و گردن، مري،بيماران مسن
حتي در بيماراني كه پيوند مغز  .يابدمعده و روده افزايش مي

استخوان موفقيت آميزي داشتند و مشكلات خوني آنها درمان 
 از). 5(شده باشد همچنان خطر ابتلا به سرطان در آنها وجود دارد

هاي ماندگي ذهني، درگيريعلائم ديگر اين بيماري عقب 
  .باشدچشمي، گوشي، كليوي و گوارشي مي

  
  مورد

كه مورد است ساله كشاورزي  23مرد بيمار مورد نظر 
 7سالگي بوده و به مدت  10شناخته شده آنمي فانكوني از سن 

) ره(سال زير نظر متخصص اطفال در بيمارستان امام خميني 
 5متالون و اسيدفوليك بوده و از تحت درمان با پردنيزولون، اكسي

درمان را سرخود قطع نموده تا ) سالگي 17در سن (سال قبل 
سالگي با علائم تب و لرز، ضعف و بيحالي،  23اينكه در سن 

صورت اورژانس در بيمارستان هسينه بدار و درد قفسهسرفه خلط
  . بستري شد

 :دبيمار به شرح زير بونتيجه آزمايش خون در بدو ورورد 
در اورژانس  31000و پلاكت  8/8، هموگلوبين 2500گلبول سفيد 

پنم، ايمي داروهاي با تشخيص پنوموني تحت درمان با
 ،)فاكتور تحريك كننده گرانولوسيت( GCSFونكومايسين و

و تزريق يك واحد خون قرار گرفت و  ، اسيدفوليكدگزامتازون
ري پزشك در همان بدو بست. علائم باليني رو به بهبود رفت

ي بيمار شده و طي شرح حال گرفته ياورژانس متوجه كاهش شنوا

شده متوجه شد كه اين مشكل از حدود چند ماه قبل بنا به گفته 
و بيني بيمار گلو  ،بدنبال مشاوره گوش. اطرافيان وجود داشته است

تن  هاي اديومتريآزمون كه به واحد اديومتري ارجاع گرديد
  .)2و1مطابق شكل (. انجام شد ABRو خالص، ايميتانس 

  
  حثب

همانطور كه ذكر شد اختلال گوشي يكي از علائم اين 
انتقالي، تنگي مجراي  ييصورت كاهش شنواهباشد ببيماري مي

ي يشنواكاهش هاي لاله گوش و گاهي خارجي، بدشكليشنوايي 
كاهش در بين اين تظاهرات . كندبروز ميحسي عصبي پيشرونده 

هاي دو طرفه و نامتقارن با افت بيشتر در فركانس انتقاليشنوايي 
كه در بعضي از بيماران سير ) 6(پايين بيشتر شايع بوده است

، پيشرونده دارد در بيمار مورد نظر در معاينات باليني لاله گوش
مجراي شنوائي و پرده تمپان كاملا طبيعي بودند و نتيجه 

ولي در . داديرا در دو طرف نشان م An نوع دوم تمپانومتري
افت شنوائي عميق با باقيمانده شنوائي در تن خالص اديومتري 
نيز انجام گرفت كه  ABRآزمون . هاي پايين ديده شدفركانس

  .نموديد ميينتايج اديومتري را تأ
 5ي در ياي از شنوانظر به اينكه در بيمار مورد نظر سابقه

از هوش بالايي  سال اخير وجود نداشت و با توجه به اينكه بيمار
توان نمي) بدليل عقب ماندگي خفيف بيمار احتمالاً(برخوردار نبود 

صورت هي عميق بيبدرستي اظهار نظر نمود كه اين افت شنوا
حال با اين. ناگهاني رخ داده يا پيشرونده تدريجي بوده است

  
 ABRنتيجه آزمون :  2شكل 
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كاهش و بيني در تشخيص احتمال گلو  ،پزشك متخصص گوش
هاي استاندارد ند و بيمار تحت درمانناگهاني نيز دادشنوايي 

اسيكلووير  ،مربوط به كم شنوايي ناگهاني شامل كورتيكواستروئيد
و تريامترن به مدت ده روز قرار گرفت علي رغم اقدامات انجام 

هاي شنوايي بيمار ديده نشد با شده هيچگونه بهبودي در آستانه
رضه از قبل توجه به عدم پاسخ بيمار به درمان احتمال اينكه عا

  .ايجاد شده باشد بسيار زياد است

عميق دو طرفه مشاهده گرديد  ييدر اين بيمار افت شنوا
هاي كه اين مورد از يافته. باشدبدليل روند بيماري مي كه احتمالاً

بسيار نادر در اين بيماري است كه تاكنون از هيچ منبعي گزارش 
كاهش شنوايي هاي قبلي بيشترنشده است در حاليكه در يافته

انتقالي و در تعداد كمتري از بيماران كاهش شنوايي حسي عصبي 
  .پيشرونده مشاهده شده است
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