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قرارتأثیرهاي دیگر بدن را تحتکلیه و سیستم،قلب،ژنتیکی است که کبدسندرم آلاژیل یک اختلال
سندرم آلاژیل از الگوي . شودمیآشکار مشکلات در ارتباط با این اختلال در اوایل دوران کودکی . دهدمی

این. باشدمیتولد زنده 100000در هر 1و فرکانس این بیماري کندمیوراثتی اتوزومال غالب پیروي 
توسط دکتر دنیل آلاژیل متخصص کبد و دستگاه گوارشی گزارش 1970ي اولین بار در سال بیماري برا

.گردید







علائم بالینی سندرم آلاژیل

بسته به سن فیزیولوژیک اهداء کننده نیزپیوند قلب یا کبددرمثلاً،شدت این اختلال از خفیف تا شدید
آسیب کبدي در سندرم آلاژیل ممکن است شامل یک اثر خفیف از ازناشی هاينشانهعلائم و .استمتغیر

.باشدخارش و تجمع کلسترول در پوست ،)یرقان(رنگ زرد در پوست و سفیدي چشم 

مسدود و یا در برخی مواردبیوپسی کبد در سندرم آلاژیل ممکن است مجاري صفرواي را در چند نقطه 
مجاري صفراوي داخل ) تشکیل نشدن کامل(علاوه بر هیپوپلازي . انسداد کامل مجاري صفراوي را نشان دهد

هايآنومالی، ممکن است دچار )سندرم(شود، نوزادان مبتلا به این نشانگان میلستازککبدي که منجر به 
، ستون فقرات )تترالوژي فالوتیا تنگی محیطی عروق ریوي و تنگی دریچه ریويبصورت (صورت، قلب 

دچار آن بیماران در نتیجه . باشند) دیسپلازي کلیه(و کلیه ) امبریوتوکسین خلفی(، چشم )ايه پروانهمهر(



خفیف ذهنیماندگیعقبرشد ناکافی و . هاي پوستی همراه آن هستندموسطح کلسترول خونی بالا و گزانت
.هم گاهی وجود دارد

این نقص از چهار اختلال . تترالوژي فالوت یک نقص قلبی عروقی شایع در مبتلایان سندرم آلاژیل است
بین نقص دیواره،اختلال آئورت،یا انسداد عروق ریوي) دستگاه تنفسی ( ریويجداره عروقتنگیجداگانه 

درمان تترالوژي فالوتعدمصورت در ومیرمرگمحدوده . بطنی و هایپرتروفی بطن راست تشکیل شده است
با این ،باشدمی95%سال به میزان 40و در افراد بالاي 70%سال به میزان 10مبتلایان با درجه سنی در

طول عمر و کیفیت زندگی بیماران مبتلا به توجهیقابلطوربهتواندمیحال عمل جراحی کامل و دقیق 
جملهازمشترك در صورت هايویژگیافراد مبتلا به سندرم آلاژیل داراي . سندرم آلاژیل را بهبود بخشد

.درشت و چانه کوچک هستندهايچشم،پیشانی برجسته



ژنتیک مولکولی سندرم آلاژیل

این اختلال از الگوي اتوزومال غالب . شودمیایجاد NOTCH2و JAG1هايژنسندرم آلاژیل در اثر جهش 
مذکور براي ایجاد سندرم آلاژیل کافی یافتهجهشهايژنبدین معنا که فقط یک کپی از ؛کندمیتبعیت 

.است



در JAG1ژن . دهدمیکه سابقه سندرم آلاژیل را ندارند نیز رخ هاییخانوادهاین سندرم حتی در میان 
تنظیم این ژن مسئول. ستمستقر ا20p12.1،20p12.2بصورت 20بازوي کوتاه کروموزوم شماره 
هايسلولبدن است که عامل فعال شدن مسیر پروتئولیتیک در هايسیستمسرنوشت سلول در بسیاري از 

.باشدمیبدن 



این ژن در سیستم . مستقر است1p13.3بصورت 1در بازوي کوتاه کروموزوم شماره NOTCH2ژن 
عصبی مسئول مسیر سیگنالینگ سلول در تبادل اطلاعات دستگاه گلژي جهت تنظیم فرایندهاي بیولوژیکی 

.و کبد نیز ایفاي نقش داشته باشدهاکلیه،همچنین این ژن ممکن است در عروق کرونري،باشدمی





مسیر درمانی سندرم آلاژیل

دسترس درهاي درماناما از براي سندرم آلاژیل وجود ندارد،ايشدهشناختهدر حال حاضر هیچ درمان 
.و بهبود عملکرد طحال نیز اشاره کردهاکلیه،کاهش اثرات اختلالات کبدي،به بهبود عملکرد قلبتوانمی

از توانمیبراي کاهش خارش پوست . استفاده کردتوانمیبراي بهبود عملکرد صفرا از داروي اورسودیول 
همچنین بسیاري از . فنوباربیتال و نالترکسون استفاده کرد،ریفامپیسین،کلوستیرامین،هیدروکسیزین

که شامل ویتامینمولتیبیماران مبتلا به سندرم آلاژیل براي بهبود عملکرد صفرا از دوزهاي بالاي 
.کنندمیاستفاده است نیز A،D،E،Kهايویتامین



.گیردمیقرارمورداستفادهجراحی نیز گاهی اوقات براي ترمیم نقص قلبی در بیماران مبتلا به سندرم آلاژیل 
ریزاسیون مشابه تاغلب یک فرآیند کات،ریوي باریک در مبتلایان سندرم آلاژیلهايشریانهمچنین به دلیل 

کاهش فشار در سمت راست قلب ممکن است منظوربهآنژیوپلاستی براي گسترش عروق کرونري 
براي افزایش هاشریانکن است در مم،در موارد متوسط تا شدید سندرم آلاژیل. قرار گیردمورداستفاده

داروهابه نسبت تريمناسبپیوند کبد در موارد شدید سندرم آلاژیل جایگزین . گذاري شوداستنت،قطرشان
.است
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