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Abstract 

Otocephaly is a rare, congenital, fatal defect and the result of the abnormal formation of 

the first brachial arch, which is introduced by hypoplasia or aplasia in the three 

structures of the mouth, lower jaw, tongue, and deviation of the ears towards the 

midline. There is limited information on the origin of this defect in animals, which 

indicates the existence of a relationship between the occurrence of the said defect and 

the PRRX1 andOTX2 genes. In a semi-intensive sheep farm in Bastam city (Semnan, 

Iran), a live mixed-breed lamb was examined immediately after birth. The studied lamb 

had mouth hypoplasia, lower jaw aplasia, tongue aplasia, anophthalmia, and cleft 

palate. In the mentioned lamb, there was no deviation of the ears towards the middle 

line of the body. The studied lamb died 10 minutes after birth. According to the findings 

recorded during the examination, it seems that the studied lamb had an autocephaly 

defect. 
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 25شماره پیاپی 

 
 گزارش موردی 

 رخداد اُتوسفالی در یک راس بره: گزارش موردی

 

صیدی ، حسن، 2.محمدی، حمیدرضا، 3.نجدقهرمانی، ابوالفضل  ، 2* . عبداللهی،  مصطفی ، 1.طیبیخ ، امیربهادر 

4 .عبداللهی،  مرتضی، 2.سامانی
 . 

 خلاصه

به   که  است  بازويی  قوس  اولین  غیرطبیعی  تشکیل  ماحصل  و  کشنده  مادرزادی،  نادر،  نقص  يک  يا اُتوسفالی  هیپوپلازی  وسیله 
ها به سمت خط میانی معرفی شده است. اطلاعات محدودی در زمینه آپلازی در سه ساختار دهان، فک پايین، زبان و انحراف گوش

  OTX2و    PRRX1های  منشاء اين نقص در حیوانات وجود دارد که اين اطلاعات از وجود ارتباط میان رخداد نقص مذکور و ژن
ي در  دارند.  مخلوط حکايت  نژاد  زنده  بره  راس  يک  ايران(،  )سمنان،  بسطام  شهر  در  گوسفند  پروش  متمرکز  نیمه  دامداری  ک 

بلافاصله پس از تولد مورد معاينه قرار گرفت. بره مورد مطالعه دارای هیپوپلازی دهان، آپلازی فک پايین، آپلازی زبان، آنوفتالمی 
دقیقه پس از    10ها به سمت خط میانی بدن وجود نداشت. بره مورد مطالعه  شو دارای شکاف کام بود. در بره مذکور، انحراف گو

رسد که بره مورد مطالعه دچار نقص اُتوسفالی بوده  های ثبت شده در طول معاينه، به نظر میتولد دچار مرگ شد. با توجه به يافته
 است.  
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 مقدمه 

 اي لازیپآبا در طب انسان است که  نادر قصن کي یتوسفالاُ
دهان،  ساختار  سه  در  پا  هیپوپلازی  و  ،  نيیفک  قرار  زبان 

گوش نادرست  جلوگرفتن  سمت  به  پیوستگی    ها  هم  به  يا 
در   (Hwang et al., 2007) شودی مشخص م  هاگوش

اُتوسفالی   رخداد  کوچک  نشخوارکنندگان  نوزادان  طب 
گوش جایِ  به  نا  گیری  قرار  با  نیستهمیشه  همراه   ها 

.(Frixos Pourlis, 2008)نادر قسمت   یناهنجار  ن يا
علت  دهد و  یقرار م  ریرا تحت تاث  يیقوس بازو  نیاول  يیجلو
 است  یاز مغز عقب یعصب یهالولنادرست سمهاجرت  آن،

.(Brachthäuser et al., 2012; Diep et al., 

2016; Paris et al., 2020) 

م امروز،  به  عوامل   آن  اءنشتا  به  تراتوژن  ی کیژنت  را    کیو 
 اندنسبت داده

(Brachthäuser et al., 2012; Díaz del 

Arco et al., 2020)  

های مطالعات از وجود ارتباط میان رخداد نقص مذکور با ژن 
PRRX1    وOTX2  دارند انسان،    .حکايت  طب  در 

اشعه و قرار گرفتن در    ن،یلیها، تئوفلاتیسیمانند سال  یواملع
باردار دوران  در  الکل  ع  یمعرض  عنوان  بالقوه  وامبه  ل 

 .(Rahman et al., 2023)اندگزارش شده

   
کشنده  اُتوسفالی    ,.Jagtap et al). باشدمیاغلب 

اُتوسفالی در يک  (2015 راس  اين گزارش به رخداد نقص 
 پردازد.بره می

 

 ارائه بالینی
هجری خورشیدی، در روستای    1402در فصل زمستان سال  
بسطام   شهر  ايران( میقان  نژاد  )شاهرود،  بره  راس  يک   ،

غیرطبیعی دلیل  به  از مخلوط  پس  بلافاصله  مادرزادی  های 
تاريخچه گرفت.  قرار  معاينه  مورد  سختتولد،  از  زايی  ای 

با معاينه  در  نداشت.  )وجود  پايین  مقعدی  دمای   37.4لینی، 
تنفس در دقیقه(،    14گراد(، تعداد تنفس پايین )درجه سانتی

( پايین  قلب  در    53ضربان  توانايی  عدم  دقیقه(،  در  ضربان 
(، افسردگی و a1های حرکتی )شکل  وزن گیری روی اندام

عدم پاسخ به تحريکات محیطی، آپلازی فک پايین )شکل 
b1  (، آپلازی زبان )شکلc1  (، وجود شکاف کام )شکلc1  )

)شکل   چشم  آپلازی  شرايط  d1و  به  توجه  با  شد.  ثبت   )
بره وجود نداشت و   برای نجات  اقدامی  انجام  امکان  موجود 

دقیقه پس از تولد دچار مرگ شد. با توجه به علائم    10بره  
صورت  اُتوسفالی  تشخیص  مطالعه،  مورد  بره  در  شده  ثبت 

 گرفت.    
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 بحث

مادرزادی  کي  ی توسفالاُ با    اریبس   نقص  که  است  نادر 
زی در سه  لاآپ  اي  یپوپلازیصورت، از جمله ه  یهایناهنجار
پا  ساختار قرارگیری   ن،يیفک  محل  انحراف  و  زبان    دهان، 
بدن،      هاگوش میانی  خط  سمت  مبه  -یمشخص 
در اين نقص    یآگه   شی پ (Hwang et al., 2007)شود

است.   دقضعیف  اما    باشدمینامشخص    اُتوسفالی  قیعلت 
  ی طیو مح یکیبا عوامل ژنتاين نقص است که  نياعتقاد بر ا

 OTX2  ،PRRX1از جمله    یخاص  یهاژن  .است مرتبط  
بالقوه    CRKLو   عوامل  عنوان  آپلازی  به  يا  هیپوپلازی 

پايین است   اند. شده  يیشناسا  فک  داده شده  ب  نشان    ان یکه 
رونو ها  OTX2  یسيفاکتور  سلول  مغز   یمیمزانش  یدر 

سلول  ،یانیم و  عصب  یهاسر  ناهنجار  یتاج   ی هایباعث 
 دشو یم یصورت-ایجمجمه

(Rahman et al., 2023).ژنت عوامل  بر    ،ی کیعلاوه 
از   تئوف  يیداروهااستفاده  اس  نیلیمانند  در   کیلیسیسال  د یو 

ا  شيافزا به  ابتلا  دار  نقص  ن يخطر   & Wai)دننقش 

Chandran, 2017)   .  ،قبل از    صیتشخدر طب انسان
ا است.  نقص   نيتولد  و جوی صورت    دشوار  در طی جست 

پايگاه و  منابع  در  نگارنده  توسط  سه گرفته  علمی،  های 
اتُ  گزارش از رخداد  يافت شد  قبلی  وسفالی در گونه گوسفند 

 گیرند. که در ادامه به صورت خلاصه مورد بحث قرار می

فِريکسُس پورلِس و همکاران  در مطالعه منتشر شده توسط 
زايی  ، يک راس بره ماده دارای تاريخچه مرده2008در سال  

مورد   بره  گرفت.  قرار  بررسی  مورد  اُتوسفالی  به  مبتلا  و 
العه دارای نقايص فقدان فک پايین، به هم چسبیده بودن  مط

ها، اِگزُفتالموس و فقدان کلیه و میزنای راست بود. در  گوش
در  نداشت.  وجود  مادرزادی  نقايص  از  موردی  بره  شجره 
وجود  آبستنی  طول  در  دارو  دريافت  بره،  مادر  تاريخچه 

  (Frixos Pourlis, 2008)نداشت 
سال  در  همکاران  و  بِرکَتازر  توسط  شده  منتشر  مطالعه  در 

مرده2012 تاريخچه  دارای  تکسل  بره  راس  يک  و  ،  زايی 
 مبتلا به اُتوسفالی مورد بررسی قرار گرفت. 

 

بود. هیچ  بره مبتلا دارای يک قل نر و يک قل ماده سالم 
ی وجود نداشت. در گله  ای از دريافت دارو در آبستنتاريخچه

قوچ  سالانه  صورت  به  مطالعه،  هدف  مورد  با  جديدی  های 
به کار گرفته می پديده همخونی  تاريخچهکاهش  ای  شدند. 

بررسی  مورد  گله  در  مادرزادی  نقايص  زمینه  در  نگرانی  از 
ناکامل،   مغز  نقايص  دارای  مطالعه  مورد  بره  نداشت.  وجود 

بود. چشم  فقدان  و  فک  دو  هر  سی  فقدان  بررسی  تی  طی 
ناحیه سر حیوان   به  نقايص محدود  اِسکن مشخص شد که 

از فقدان    OTX-2هستند. مطالعه ژن   بره مبتلا حاکی  در 
ويروس   لحاظ  از  اين ژن حکايت داشت.  تغییر و جهش در 
عفونت   فاقد  مطالعه  مورد  بره  که  شد  داده  نشان  شناسی 

اسهال ويروسی گ و  آبی  زبان  ويروس  به  نسبت  او  ويروسی 
  (Brachthäuser et al., 2012)بوده است 

تو شده  منتشر  مطالعه  سال در  در  همکاران  و  پاريس  سط 
، يک راس بره نر متولد شده به صورت مرده و مبتلا  2020

به اتُوسفالی مورد بررسی قرار گرفت. بره مورد مطالعه دارای 
نقايص کوچک بودن دهان، فقدان فک پايین، فقدان زبان،  

ها به يکديگر بود. مغز بره  شکاف کام و چسبیده بودن گوش
يافته بود. ژنوم بره مورد مطالعه قرار به صورت کامل تکامل  

واريانت   يک  بره  اين  ژنوم  در  که  شد  داده  نشان  و  گرفت 
اما    OTX2نکلئوتیدی تک هتروزيگوت در ژن   وجود دارد 

اين واريانت در ژنوم والدين بره وجود نداشت. وجود واريانت  
مذکور حاکی از رخداد جهش جديد در ژنوم بره تحت تاثیر 

 (Paris et al., 2020)  قرار گرفته بود

توان نتیجه گرفت که اولا  با توجه به بحث صورت گرفته می
امروز   به  تا  دوما  است.  نادر  مادرزادی  نقص  يک  اُتوسفالی 
است.   ظن  مورد  بیشتر  نقص  اين  رخداد  در  ژنتیک  نقش 
سوما با توجه به متنوع بودن ضابعات و در نظر گیری شرايط  
پرورش  در  اقتصادی  سود  نقش  بودن  برجسته 

فرايندهای  نشخوا انجام  و  درمان  احتمال  رکنندگان کوچک، 
درمانی در زمان مواجهه با اين نقص کم است و تا به امروز 

 توان اين نقص را بسیار کشنده در نظر گرفت.    می
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