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چكيده
جهشبه علتبيشتر و نفرك در صدهزاريوع ينادر با شيمارين بيا. دارديمختلفينيتظاهر بالوهمراه بودهيداخل كبديصفراويمجارستي ا كايل يآلاژگان نشان:مقدمه

ار ماژور يمع5ش از يا بيبا سه كبد همراه يوپسيدر بيداخل كبديصفراويمجارنبودن ا يآن بر اساس كاهش يصيار تشخيمع.كندبروز ميNOTCH2ا يJAG1در ژن 
.مهره وچهره خاصناهنجاري ،)ين خلفيوتوكسيامبر(يچشميريدرگ،يقلبيريدرگ،كلستاز مزمن: استر يز

بالا يكبديم هاينزت به علت وجود آيقرار گرفته بود و در نهاير رشد مورد بررسيبه علت تاخيماهگ15پردازد كه در سن يميماريبين مقاله به بررسيا:مورديمعرف

يوپسيدر بيصفراويدر چشم و كاهش مجارين خلفيوتوكسيو امبرها مهرهستون يگرافراديومهره در يريپولمونر و درگيبه صورت تنگيقلبيريكلستاز و درگيو الگو

بهبود خوب در عملكرد كبدي و )(ursodiolد يك اسيكوليدزوكسورسودرمان با كپسول او با اين تشخيص .شددادهل يآلاژنشانگانصيتشخيويبرا) ار ماژوريمع4(كبد 
.بوجود آمدرشد وي 

ن يچون تظاهر ا،انجام دادن مورديدر ايليتكميهايو بررستوجه كردل هم يژص آلايتشخبهد يهمزمان بايقلبيريو درگيزردبروز مار با يدر هر ب:يريگجهينت

.متفاوت استينيتحت بالشود تا موارد يكه منجر به مرگ ميكبد- يد قلبيشديريرگار متفاوت بوده و از ديبسيماريب

كلستاز/ ليآلاژسندرم / تنگي دريچه سرخرگ ريوي: هاد واژهيكل
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Abstract
Introduction: Alagille syndrome is a syndrome associated with decreased number of intrahepatic bile ducts, and 

various manifestations. The incidence rate is approximately 1 in 100000 births. It is an autosomal dominant disease with 

variable expression and is caused by mutation in JAG1 or NOTCH2 genes. To make a diagnosis of alagille syndrome, a 

positive liver biopsy and the presence of three of the following symptoms are usually required: liver symptoms, heart 

abnormalities, skeletal abnormalities, posterior embryotoxon, typical facial features.     

Case report: We report a 15 month old infant with failure to thrive and increased liver enzyme and cholestasis with 

peripheral ps and vertebral anomaly and posterior embryotoxon in eye with paucity of intrahepatic bile ducts in liver 

biopsy, so Alagille syndrome was diagnosed with positive liver biopsy and four major criteria. Then, he was treated 

with Ursodeoxycholic acid capsule and improved in liver function, growth and development. 

Conclusion: Alagille syndrome should be considered in patients with hepatic and cardiac involvement, because features 

in Alagille syndrome are various and some children may present with life threatening conditions whereas others may be 

subclinical cases.
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