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 گزارش يك مورد سندروم پروجريا همراه ضايعات مادرزادي

  ليويدو رتيكولاريس 
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  چكيده
تظـاهرات بـاليني نمـاي پيـري     .   ميليون تولد زنده است8 در 1 يك سندروم بسيار نادر ژنتيكي با شيوع         ،سندروم پروجريا : زمينه

ها معمـولاً   اين علا مت. دهد كاهش چربي زيرپوستي وسفتي مفاصل را نشان مي   ، مو ريزش ، چهره خاص  ، نارسايي رشد  ،زودرس

هاي   مادرزادي و مرور علايم و نشانه      ليويدو رتيكولاريس هدف از معرفي اين سندروم، يافتن ضايعات        . طي سال دوم ايجاد ميود    

  .بيماري است

 48 و دور سـر  63 قـد  ، كيلـوگرم 9/4ارسايي رشـد  بـا وزن   اي بودكه با تشخيص ن  ماهه15بيمار، پسر شيرخوار  : گزارش مورد 

ليويـدو  بيمار، حاصـل زايمـان فـول تـرم و در هنگـام تولـد، فاقـد هرگونـه مـشكلي بـه جـز ضـايعات                    . متر بستري شده بود    سانتي

 ، و مـژه   فقـدان ابـرو    ، موي سر كـم پـشت و كركـي         ،  با چهره كوچك    نپرندگا ظاهر بيمار، شبيه جوجه   .  منتشر بود  رتيكولاريس

. و فقدان نرمه گوش بود ها برجستگي گوش ،هاي نازك  لب،چانه كوچك ،ها   برجستگي چشم،هاي  مشخص  پوست سر وريد

باتوجه .  مشهود بودليويدو رتيكولاريسكاهش چربي زير پوست و ضايعات ،سفتي جزيي ، براق بودن ،در معاينه پوست، خشكي   

  .ينيكي  تشخيص سندروم پروجريا داده شدهاي پاراكل هاي باليني و بررسي به يافته

هـاي جديـد    هاي نادر و نيز يافتن علايم و نشانه    توجه به شرح حال و معاينه دقيق بيماران، منجر به تشخيص سندرم           : گيري نتيجه

اكنون  مادرزادي بود كه همراهي آن با سـندروم پروجريـا ت ـ   ليويدو رتيكولاريس نكته مهم در اين مورد وجود ضايعات        . شود مي

  .گزارش نشده است

  ليويدو رتيكولاريس،گيلفورد- هاچينسون،پروجريا: ها كليدواژه
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  مقدمه
 يكــي از ،1گيلفــورد- هاتكينــسون ســندروميــاپروجريــا 

شيوع اين سـندرم      ).1( است 2هاي پيري زودرس   سندروم

، )2( گزارش شـده اسـت    نده   ز  ميليون تولد  8 در   1 ،نادر

 و شـود  هش اتوزوم غالـب ايجـاد مـي     به علت ج   احتمالاً

- اسـتخوان و قلبـي    ،هاي پوسـت   تغييرات عمده در بافت   

 ).1 (كند عروقي ايجاد مي

مبتلايان به اين سندروم در هنگام تولد مشكلي        اغلب   

اواخر سال اول و ابتـداي سـال دوم نارسـايي         اما ،ندارند

تغييرات پوستي در ايـن سـندروم       . دهند رشد را نشان مي   

 با گذشـت    و) 3( شودت از شش ماهگي شروع      ممكن اس 

  ).4( نمايد زمان انواعي از مشكلات پوستي بروز مي

 ، كاهش چربي زيـر پوسـتي      ، ريزش مو  ،چهره خاص 

 سفتي مفاصـل و تغييـرات       ،وضعيت قرارگيري غيرطبيعي  

  ).5(شود  پوستي در طي سال دوم ايجاد مي

. هاي باليني است   تشخيص اين سندروم بر اساس يافته     

 ميرنـد  عروقي مـي  -هاي قلبي   مبتلايان در اثر بيماري    يشترب

)6.(   

يـك   3لويـدورتيكولاريس مـادرزادي   ضايعه پوسـتي    

 ،اين ضـايعه  . نقص تكاملي نادر پوست از بدو تولد است       

مراه بـا اخـتلال      ه معمولاً و اغلب غيرقرينه و شديد است    

   ).7( باشد اي نمي زمينه

  
  معرفي بيمار

 حاصل زايمـان  طبيعـي و        ، ماهه 15 پسر شيرخوار    ،بيمار

بـه جـز وجـود      .   كيلوگرم بود  5/2فول ترم با وزن تولد      

در بدو تولد مشكل خاصـي      لويدورتيكولاريس،  ضايعات  

،  نبـوده و بيمـار     والدين بيمـار خويـشاوند    . گزارش نشد 

  سابقه دو بـار سـقط     ،مادر بيمار . حاصل زايمان پنجم بود   

  .بودند ترخفرزندان ديگر سالم و همگي د. داشت

گيري مناسـب فرزندشـان از        متوجه عدم وزن   ،والدين

 ماهگي به   15بيمار در سن    . شده بودند اواخر يك سالگي    

در هنگام بستري    .شده بود علت نارسايي در رشد بستري      

ــوگرم9/4وزن  ــد، كيل ــانتي63  ق ــر  س ــر و دور س  48مت

  . متر بود سانتي

وريـدهاي  . رنگ و كركي بـود      كم ،موي سر كم پشت   

.  مشخص و برجسته بـود  پوست سر و ناحيه پيشاني كاملاً     

. فونتال قـدامي بـاز بـود      . موي ابرو و مژه وجود نداشت     

ولـي رويـش دنـدان در        طبيعي بود    ،اخن و مخاط دهان   ن

  ).1تصوير (بيمار وجود نداشت 
 

 
1تصوير 

 

1. Hutchinson- Gilford  2. premature aging  3. congenital livedo reticularis   
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  سـر نـسبتاً  ،ويژگي چهره بيمار شامل صورت كوچك 

 ،چانـه كوچـك    ،هاي نازك   لب ،بزرگ با پيشاني برجسته   

نرمـه  .  بـود  تر از حالـت طبيعـي      ها برجسته و پايين    گوش

تـصوير  (پرندگان بـود    وجود نداشت و شبيه جوجه  گوش

2 .(  

در بررسي پوست، وجـود ضـايعات لويـدورتيكولاريس         

. ها مشاهده گرديد  و قسمت پروگزيمال اندام  ويژه در تنه   به

والدين بيمار، شروع اين ضايعات را از بدو تولد گـزارش   

كـاهش چربـي    . پوست، نسبتاً خشك و براق بـود      . كردند

بعضي در  . زيرپوستي و سفتي مختصر پوست، مشهود بود      

بيمـار   ولـي وست چين و چروك وجود داشـت        نواحي پ 

  .)3تصوير (حساسيت به نور نداشت 

  

 

 2تصوير 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

  

  3تصوير 

  

 ، نشان داد كه هوش بيمار طبيعي و قلـب         معاينه بيمار 

  .سالم هستندريه و مفاصل 

 سن اسـتخواني طبيعـي      ،يوگرافي از مچ دست   در راد 

 سـونوگرافي  ، و اكـوگرافي قلـب  EKG ،گرافي ريـه  . بود

هـاي    قند خـون و هورمـون      ياه زمايشآ داخلي و    ءاعضا

  بـود 7/10 هموگلوبولين ،CBC  اما درد،ي بوتيروييد طبيع 

  .داد  ميميكروكروم ميكروسيتيك را نشان كه انمي
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هـاي   سـي رهاي بـاليني و بر     با توجه به علايم و نشانه     

 تشخيص سندروم پروجريا براي بيمار مطـرح    ،پاراكلينيك

 .گرديد

  بحث
 و بـا نمـاي پيـري         اسـت  سندروم پروجريا بـسيار نـادر     

لايم  باليني مشخصي در  پوست        قد كوچك و ع    ،زودرس

طـور   شناسي بـه   تغييرات آسيب  ).3( نمايد و مو تظاهر مي   

عروقـي ايجـاد    – استخوان و سيستم قلبي    ،اوليه در پوست  

 ). 6( شود مي

خير در رشد فيزيكي    أ چهره خاصي داشته و ت     ،مبتلايان

 – اتروفـي منتـشر پوسـتي      ،قـد كوتـاه   . دهند را نشان مي  

ريـزش   ، با وريدهاي برجـسته     سر بزرگ همراه   ،عضلاني

هـاي   ترواسكلروز از ويژگي  آموي سر و ميزان بروز بالاي       

  ).8(اين بيماران است 

 ، سال بـود   9/2 در يك مطالعه كه متوسط سن بيماران      

 ، درصـد  FTT (55(هاي اوليه شامل نارسايي رشـد        نشانه

 و درصـد  28 مـشكلات پوسـتي   ،درصـد  40ريزش مـو   

  ).9( ش شدگزار درصد 20ليپوديستروفي 

نـوع  : شـود  روجريا به دو دسته تقـسيم مـي       سندروم پ 

 اتوزومـال غالـب ايجـاد       جهشكلاسيك كه متعاقب يك     

صـورت   شود و نوع غيركلاسيك كه به احتمال زياد به         مي

 ريـزش   ،خير رشـد  أ نوع اخير با ت    .استومال مغلوب   زاتو

طول عمر بيشتر اما استئوليز شديد به جـز در           ،تر موي كم 

  ).   9( شود صورت مشخص مي

 افزايش توليـد اسـيد      ،)PRELP )10 1كمبود پروتئين 

 را) 1 (4و افزايش توليد كـلاژن نـوع        ) 11(هيالورونيك  

گـزارش  ايـن سـندروم     عوامل دخيل در ايجـاد       عنوان به

ه  اشـار  DNA توان به تخريب   از عوامل ديگر مي    .اند كرده

ــات. كــرد ــدهرا   LMNA ژن ،برخــي مطالع ــه كدكنن  ك

Nuclear lamin ـ ايجاد   است در  ثر ؤسندروم پروجريـا م

 علـت ايـن سـندروم را        ،در مطالعه ديگـر   ). 12( دانند مي

كنـد كـه    گزارش مـي  د ودان  ميlamin Aتوليد غيرطبيعي 

 ZMPSTE24  يـا  LMNA در اثر جهـش ژن         اين سندرم   

 ).13( شود ايجاد مي

 در معـرض     مبتلا به ايـن سـندروم      اوندان بيمار خويش

مـورد   مـادر بيمـار   .)1( ندخودي هـست   هخطر سقط خودب  

  .بحث نيز سابقه دو بار سقط داشت

 طبيعـي   ،طور معمول   به كودكان  مبتلا به اين سندروم     

 در سال اول زندگي كـاهش        اين كودكان  .شوند متولد مي 

 ـ           شـد  خير ر أمختصري در رشد دارند امـا در سـال دوم ت

ها را   همراه با كاهش چربي زير جلدي در صورت و اندام         

در مورد بيمار مورد مطالعه نيز چنـين        ). 3( دهند نشان مي 

  .وضعيتي مشاهده گرديد

 صـورت  ره مبتلايان به اين سندروم شـامل      ويژگي چه 

 وريـدهاي مـشخص و قابـل    ، بـزرگ كوچك و سر نسبتاً   

 دهان  ،ي بيني منقار  ،هاي برجسته   چشم ،يت بر روي سر   ؤر

هـاي   گـوش  ، چانـه كوچـك  ،هـاي نـازك   كوچك با لب 

 ، با ايـن وجـود      است وردن دندان آخير در در  أبرجسته و ت  

ــاران  ــور بيم ــه ن ــساس ب ــستندح ــاً). 1( ني ــامتقريب   تم

 مـشاهده   ، در بيمـار مـورد مطالعـه        ذكرشده خصوصيات

  .گرديد

1. Prolin/Arginin riched Leucin riched repear protein 
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 ، پوست در بعضي نواحي نـازك      ، دوم زندگي  در سال 

ري چـروك   صسفت و براق و در نواحي ديگر شل و مخت         

بعد از گذشت چند سال     . يابد تعريق كاهش مي  شود و    مي

ــي  ــاد م ــوط ايج ــيون منق ــود هيپرپيگمانتاس ــواحي . ش ن

اسكلروتيك ضخيم ممكن است در قسمت تحتاني تنه يـا          

 بعضي از   ، تنها ين با توجه به سن پاي      ).1( ران ايجاد شود  

  نكته جـالبي كـه      ولي .شداين علايم در بيمار ما مشاهده       

 و در بيمار مورد مطالعـه   نشدهگزارشتا به حال در منابع    

   .لويدورتيكولاريس بودضايعه مشاهده شد وجود 

 ريـزش مـوي منتـشر را        ،در سال اول   اغلب مبتلايان 

  نـازك و   ،پريـده  مانـده رنـگ    دهند وموهاي باقي   نشان مي 

 اين خصوصيات مو در بيمـار مـا         تمام. )3( كركي هستند 

ــاخن .نيــز ديــده شــد   كوچــك و، نــازكهــا معمــولاً ن

 . اما ناخن بيمار ما طبيعي بـود       ،)1( يافته هستند  تغييرشكل

  طبيعي ،هاي قبلي   مورد بحث مشابه گزارش    هوش بيماران 

  ).7( بود

 coxa،يافته اختلالات اسكلتال همانند ترقوه تغييرشكل

valga، ــل ــفتي مفاصـ ــعيت، سـ  و -riding horse   وضـ

همچنـين بلـوغ    .  ممكن است ايجـاد شـود      ،اكرواستئوليز

  ).1( جنسي وجود ندارد

 ايـن   يهـا  كه بسياري از علايم و نشانه      با توجه به اين   

 عـدم وجـود     ،داشت سندرم در بيمار مورد مطالعه وجود     

  . بودعلت سن پايين بيماربه ها  نشانه بعضي از علايم و

 اترواسكلروزيس شديد   ،كودكان مبتلا به اين سندروم    

بـين   دارند و مرگ در نتيجه بيماري عروقي قلب يـا مغـز    

متوسـط طـول عمـر در       . دهد  رخ مي   سالگي 6-19سنين  

  ).5(  است سال13مبتلايان به اين سندرم 

 با توجـه بـه شـيوع بـسيار پـايين و تنـوع علايـم و                

ه تشخيص سندروم   جايي ك  آن اين سندروم و از      يها نشانه

 بررسي دقيـق    ، است پذير  امكان  علايم باليني   كمك فقط با 

 منجر به يافتن نكات جالب همانند ضـايعات         ،اين بيماران 

  .گردد  و تشخيص سريع بيماري ميلويدورتيكولاريس
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