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بیماری های شایع اطفال
که  شـــــایع ترین بیماری هـــــای اطفال عمدتاً بیماری های عفونی اســـــت 
براســـــاس فصول مختلـــــف انواع مختلف بیماری های ویروســـــی را شـــــامل 
که با نام  می شود.در فصول سرد سال، عمدتاً بیماری های ویروسی تنفسی 
ع دارد. در درجات بعدی  کلی ســـــرماخوردگی در جامعه شناخته می شود شیو
آنفلوانزا و اسهال و استفراغ های ویروس قرار دارند. سایر بیماری های شایع 
گوشی(، سینوزیت، پنومونی )عفونت ریوی(  عفونی شامل اوتیت )عفونت 

می باشد.

کودکان و راه درمان بیماری های رایج 

گوش درد، 3- عفونت های مجاری ادراری گلودرد، 2-   -1
4- عفونت پوست، 5- برونشیت، 6- برونشیولیت، 7- درد

کتریایی، 10- سرفه، 11- آسم و آلرژی 8- سرماخوردگی، 9- سینوزیت با
کودکان 12- فلج مغزی، 13- دیابت 

کودکی علائم دیابت 

کودکان عطش بیش از حد، تکرر ادرار،  علائم دیابت نـــــوع 1 و نوع 2 در 
ع دو همچنین  کاهش وزن، خســـــتگی و کم آبی بدن اســـــت. در دیابـــــت نو
که نشان دهنده  ممکن اســـــت درد شکمی و اســـــتفراغ وجود داشته باشـــــد 

کتواسیدوز دیابتی است. کودک به نام  شرایط بحرانی تهدیدکننده زندگی 

توصیه هایی در مواجهه با بیماری های اورژانس اطفال دارید؟

کز اورژانس 115 و درخواســـــت کمک اســـــت .  اوّل از همـــــه تماس با مرا
ســـــپس آموختن مراحل احیاء قلبی و ریوی توسط هر شهروند جهت نجات 

کودکانمان ضروری می باشد.
 ،)CPR( همچنین آمـــــوزش در مدارس مراحـــــل احیاء قلبی و ریـــــوی
کمک به  دورکردن بیمار از محیط خطر و در درجه اوّل بازکردن راه هوایی و 
تنفس بیمار و نیز همیشـــــه باید بیمار را به نزدیک ترین محل ارائه خدمات 

درمانی ارجاع داد.
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درصد سؤالات فصل 7 در 20 سال اخیر: %5/65 �

که بیشترین سؤالات را به خود اختصاص داده اند )به ترتیب(: � مباحثی 

کودکان، 3_ آنتى دوت مســـــمومیت ها، 4_ محاســـــبه مایـــــع مورد نیاز در  کـــــودکان، 2_ علائم مســـــمومیت های مهم   CPR _1
کودکان )به ویژه تروماهای شکمى( گهى غرق شدگى، 6_ ترومای  سوختگى، 5_ عوامل مؤثر در پیش آ

آنالیز آماری سؤالات فصل 7

7بیماری ها و صدمات حاد کودکان

شرح حال و معاینه فيزیکى

ح حال از یک کودک آسیب دیده باید براساس مراحل  � شرححال: اخذ شر
که عبارتند از: AMPLE باشد 

Allergy (A) -1: آلرژی
Medication (M) -2: داروها

گذشته Past Medical History (P) -3: سابقه طبى 
Last Meal (L) -4: آخرین وعده غذایی

ح حادثه Events (E) -5: شر
معاینهفیزیکی: معاینه اولیه باید شامل مراحل ABC باشد: �
zz اولیـــــن نکته ای که باید مورد :)Airway & Breathing( راه هوايـــــى

کودک  گیرد، بازبودن راه هوایى مى باشـــــد. در ایـــــن مرحله براى هر  توجه قرار 
کاهش سطح هوشیارى با علت نامشخص، باید  دچار آسیب تروماتیک یا دچار 

گردنی را در نظر داشت. محافظت از مهره هاى 
کسی مترى   ارزیابی تنفس عبارت اســــــــــت از: سمع و انجام پالس ا

کسیژن رسانى براى تعیین میزان ا
zz.باید نبض هایی بیمار را لمس نمود :)Circulation( گردش خون

1- نبض هاى جهنده (Bounding) و پهن شـــــدن فشار نبض اولین نشانه 
فاز اتساع عروقی شوک است و نیازمند اقدامات فورى احیا مى باشد.

کى  2- نبض هاى ضعیف و نخی شـــــکل (Thready) یا عدم وجود نبض حا
از لزوم تزریق مايعات، شروع ماساژ قلبی يا هر دو مى باشد.

zz مى باشـــــد و عبارت از )Disablity( به معناى ناتوانى D  :)D( ناتوانـــــی
بررسى سیستم نورولوژيک و ارزيابى صدمات تروماتیک ماژور مى باشد.

zz بیمار (Exposure) کـــــردن  لخـــــت بـــــودن )E  :)E بـــــه معنـــــاى لخـــــت 
جهت معاینه مى باشـــــد. باید بعد از در آوردن لباس هاى کودک، بیمار را معاینه 

نمود.

کودکان تظاهرات شايع در صدمات 

که تغییـــــر مى کنند، عبارتند از: افزايش  1- اولین پارامترهاى فیزیولوژیکى 
سرعت ضربان قلب و تنفس

کودکان مى باشد و  2- نارســـــایى تنفسی، شایع ترین نشـــــانه وخامت حاد حال 
کافى و اسیدوز تنفسى گردد. علائم نارسایی تنفسى کسیژن رسانى نا  مى تواند موجب ا
کار تنفس و وضعیت هوشیاری غیرطبیعی کی کاردی، افزايش  کی پنه، تا عبارتند از: تا

کسیژن و لذا  کافى )شـــــوک( موجب تحویل نامناســـــب ا 3- خونرســـــانى نا
اسیدوز متابولیک مى گردد. شوک با نشانه های رنگ پريدگی، پوست سرد، نبض 
ولیگورى و ســـــطح هوشیارى غیرطبیعی 

ُ
ضعیف، تأخیر پرشـــــدن مجدد مویرگی، ا

تظاهر مى یابد.

ارزیابى اوليه

تســـــتهاىغربالگرى: در طى مراحل اولیه احیاء، مانیتورینگ علائم  �
حیاتی باید انجام شود. طی بررسی اولیه فورى دو اقدام زیر باید انجام شود:

کسی مترى 1- پالس ا
گلوکز خون 2- سنجش 

)Resuscitation( احياء

کسیژن را بهبود  � کسیژن مکمل مى تواند اشباع ا حمایتتنفسی: تجویز ا
کفایـــــت نکند، باید اينتوباســـــیون و تهويه مکانیکی  کســـــیژن تکمیلى  گر ا دهد. ا

گیرد. صورت 
کافى، تجویز  � احیاىمایعات: بهترین اقدام اولیه براى خونرســـــانى نا

بولوس مايعات مى باشـــــد. مایعات کريســـــتالوئید ایزوتونیک )نرمال سالین يا 
کتات( مایعات انتخابی مى باشـــــند. باید ml/kg 20-10 مایع را  محلول رينگرلا
گر با یک بار تجویز بولوس مایع، وضعیت بیمار  به صورت بولوس تجویز کرد. ا

گردد.  Stable کرد تا وضعیت بیمار Stable نشود، باید تجویز مایع را تکرار 
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 در صورت مشــــــــــاهده خونریزى یا شــــــــــک قوى بــــــــــه آن، تجویز 

Packed red cell اندیکاسیون دارد.

کتیو گام بعدى مى باشـــــد.  � کتیو: تجویز داروهاى وازوا داروهـــــایوازوا
ع شـــــوک وابسته اســـــت. در شوک هیپوولمیک )هنگامى که  انتخاب دارو به نو
تجویز مایعات بیشتر کنتراندیکه است( و شوک توزیعى، داروهاى افزایش دهنده 
گونیســـــت ها مانند  کار برده مى شـــــوند )α - آ مقاومـــــت عروق سیســـــتمیک به 

اپى نفرین، نوراپى نفرین، و دوپامین(.
ممکن است کاهش Afterlood با داروهایی مثل دوبوتامین، نیتروپروسايد 

يا میلرينون نیز اندیکاسیون داشته باشد.

)Cardiopulmonary arrest( ایست قلبى _ ريوى

کودکان ضعیف است؛ فقط 6% کودکانى  گهى ایست قلبى _ ریوى در  پیش آ
که در داخل بیمارســـــتان به ایست  کودکانى  که در بیرون بیمارســـــتان و 27% از 
که جان ســـــالم به در  قلبى _ ریوى مبتلا مى گردند، زنده مى مانند و آنهایی هم 

مى برند دچار ناتوانی هاى دائمی نورولوژيک مى گردند.
که به CPR نیاز پیدا مى کنند، غالباً در ابتدا دچار ايســــــــــت   کودکانى 

کودکان عامل اصلى ایست  تنفســــــــــی مى شــــــــــوند؛ در حقیقت هیپوکســــــــــی در 
قلبى _ تنفسى است )جدول 7-1(.

کودکان CPR در 

انجمن قلب آمریکا در ســـــال 2010 تغییر مهمـــــى در CPR ایجاد نمود، به 
که به جاى آغاز احیاء با راه هوایی و تنفس، ابتدا و ســـــریعاً باید ماساژ  طورى 

گردد. قلبی (Chest Compressions) آغاز 
کید گردیده است  همکاران گرامى در کتاب اسنشیال نلسون مجدداً تأ

 که اولین اقدام در CPR کودکان، ماساژ قلبی (C) است و مراحل CPR به قرار زیر
.)CAB با مخفف( )B( و تنفس و تهویه )A( راه هوایی ،)C( است: ماساژ قلبى

گردشخون �
zz هنگامى آغاز )Chest Compressions( ماســـــاژ قلبی: ماســـــاژ قلبى

کمتـــــر از 60 ضربه در  که نبض هـــــا قابل لمس نبوده یـــــا ضربان قلب  مى گـــــردد 
 دقیقه باشـــــد و علائمى از پرفیوژن نامناسب سیســـــتمیک وجود داشته باشد. 
Chest Compressions باید بلافاصله توســـــط یک فرد آغاز شـــــود و فرد دوم 
خود را براى تهویه )ونتیلاسیون( آماده نماید. قبل از ونتیلاسیون باید در ابتدا 

گردد. Chest Compressions شروع 
کـــــودک باید در وضعیت Supine بر روى یک ســـــطح  براى ماســـــاژ قلبى، 
صاف و سفت قرار داده شود. تعداد ماســـــاژ باید 100 تا در دقیقه باشد. باید در 
هر دقیقه، 10-8 تنفس به بیمار داده شـــــود. CPR مؤثر باید به صورتى انجام 
1 قطر قدامی خلفی قفسه سینه برسد و 

3 1 تا 
2 کمپرسیون به  که عمق هر  شود 

گر راه هوایی بیمار  کامل به حالت اولیه برگردد. ا کمپرسیون به طور  بعد از هر 
کرد بلکه باید هر دو را به  مطمئن است، نبایدماساژ را جهت تنفس بیمار قطع 

صورت همزمان ادامه داد )شکل 7-1(.
که راه هوایی باز است. � راههوايى: در ابتدا پزشک باید مطمئن شود 
zzمانورهای بازکننده راه هوايى

کودکانى  کـــــردن راه هوایی در  1- مانـــــور Head tilt- chin lift، جهت باز 
کار برده مى شود )شکل 7-2(. گردن ندارند، به  که نشانه اى از تروما به سر و 

گردن، بایـــــد از مانور  کـــــودکان داراى نشـــــانه های تروما به ســـــر و   2- در 
Jaw thrust استفاده نمود )شکل 7-3(.

zz ج کوتاه و در خار تهویه با بگ و ماسک: تهویه با بگ و ماسک به مدت 
کئال مؤثر بوده و حتى  از بیمارستان ممکن است به اندازه اینتوباسیون اندوترا

Safeتر است.

zz که نیازمند احیاء مى باشـــــند کودکانى  اینتوباســـــیون اندوتراکئال: در 
کئال( صورت پذیرد.  مى بایستى لوله گـــــذارى داخل تراشه )اينتوباسیون اندوترا
کمک بگ )کیســـــه( و  کســـــیژن 100% به  پیش از اینتوباســـــیون، بیمار باید با ا
کریکوئید فشـــــار وارد شود تا متسع  ماســـــک، تهویه بشـــــود و بر روى غضروف 

شدن معده به حداقل برسد.
 سایز صحیح لوله را مى توان براساس اندازه گیری بند میانی انگشت 

پنجم یا استفاده از فرمول زیر به دست آورد )100%امتحانی(.

سن بیمار برحسب سال +4
4  

گردید باید بررســـى نمائیم  کارگذارى  کئال  که لولـــه اندوترا  هنگامى 

که آیا قرارگیری لوله تراشه، صحیح است یا خیر؟
گر صداهاى تنفسى و حرکات قفسه ســـــینه در دوطرف قرينه و طبیعی  1- ا

کافى بودن ورود هوا به ریه هاست. کى از  باشند، حا
کارگذارى صحیح  2- مى تـــــوان با ســـــنجش مقـــــدار End-tidal CO2 از 

کئال مطمئن شد. اینتوباسیون اندوترا
گر وضعیت بالینى بیمار بهبود نیافت یا  � عللپاسخندادنبهاحیاء: ا

بدتر شد، علل احتمالى آن عبارتند از:
1- جابجایی یا انسداد لوله تراشه

کس 2- پنوموتورا
3- اشکال در تجهیزات

کئال، مطمئن شدن از رسیدن  � تنفس: هدف اصلى اینتوباسیون اندوترا
کافى به بیمار است. هیپوکسمی، مسیر مشـــــترک نهایی در ایست کســـــیژن   ا
کســـــیژن 100% باید با سرعت 10-8 تنفس در  قلبى _ تنفسى اطفال است؛ لذا ا
که ريتم قلبی با  دقیقـــــه در طى CPR یا 20-12 تنفس در دقیقـــــه براى بیماری 
قدرت پرفیوژن دارد، به بیمار داده شـــــود. حجم جارى (Tidal volume) باید 
که  کافى بالا بیاید. باید دقت شود  گونه اى باشـــــد که قفسه سینه به اندازه  به 

بیمار هیپرونتیله نشود.

جدول 1-7. علائم و نشـــــانه های هشـــــداردهنده که نیاز احتمالی به
ح می سازد )100% امتحانی( اقدامات احیاء را مطر

CNSكنفوزيون  ،Obtundation ،يتاسيون، دليريوم لتارژى، آژ

كســـــيون، تنفسى آپنـــــه، نالـــــه )Grunting(، لرزش پره هـــــاى بينى، رترا
كى پنه، جريان ضعيف هوا، تنگى نفس، استريدور، ويز تا

كـــــى كاردی، نبض هـــــاى ضعيف، قلبى عروقى تا بـــــرادی كاردی،  يتمـــــى،  آر
پرشدگى ضعيف مويرگى، هيپوتانسيون

غشاهاى  و  پوست 
مخاطى

لكه لكه شـــــدن پوســـــت )Mottling(، رنگ پريدگى، ســـــيانوز، 
تعريق شديد )Diaphoresis(، تورگور ضعيف غشاهاى مخاطى 

خشک

گر فقط يک يا دو علامت از نشـــــانه های فوق وجود داشته باشد، به ندرت احياء انجام  1- ا
ئم متعددى وجود داشته باشد، مداخلات بايد براساس بيمارى اوليه  گر علا مى شود ولى ا

صورت پذيرد.
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شکص 1-7. ماساژ قلبى

شکص Head tilt-chin lift .7-2. احياءگر منديبل را به کمک انگشتان به سمت 
جلو کشيده در حالى که سر را به صورت شيبدار نگاه مى دارد.

کـــــه روش های مکانیکى قادر به برقرارى مناســـــب  � داروها: هنگامى 
که راه  گردش خون نباشـــــند، دارودرمانی اندیکاســـــیون مى یابـــــد. در صورتى 
کاتتر وریدى ســـــریعاً جایگذارى نشود،  تجویز وریدى وجود نداشـــــته باشد یا 
تجویز داروها از طریق داخل اســـــتخوانی اندیکاسیون دارد. برخى از داروها را 

مى توان با لوله تراشه (Endotracheal tube) تجویز نمود.
zz .مى باشـــــد CPR ين: اپی نفرین، ســـــنگ بناى درمان دارویی اپى نفر

اپی نفرین به صورت بولوس و با دوز mg/kg 0/01 تجویز مى شود که مى توان 
کرد. اپی نفرین High dose هیچ ســـــودى نداشته  آن را هر 3 تا 5 دقیقه تکرار 
که به داروهاى اســــــتاندارد پاسـخ  کودکانى  و بلکه ممکن است مضر باشد. در 

کرد )جدول 7-3(. نداده اند مى توان از وازوپرسین استفاده 
zz بى کربنات سدیم: بی کربنات سدیم به صورت روتین تجویز نمى گردد و

فقط در ایست قلبى _ ریوى ناشى از هیپرکالمی اندیکاسیون دارد. جهت تجویز 
بی کربنات، حتماً باید از وجود تهویه مطمئن بود. عوارض جانبى بی کربنات 
لکالوز متابولیک  سدیم عبارتند از: هیپرناترمی، هیپراسمولاريتی، هیپوکالمی، آ
کلسیم یونیزه و اختلال  کاهش  کسیژن هموگلوبین به چپ(،  )شیفت منحنی ا

در فانکشن قلب )100%امتحانی(
zz کلسیم: کلســـــیم نیـــــز بـــــه صـــــورت روتیـــــن تجویـــــز نمى گـــــردد، تنها

کلســـــیم عبارتند از: هیپوکلســـــمی، مســـــمومیت با  اندیکاســـــیون هاى تجویز 
کلسیم بلوکرها، هیپوکالمی و هیپرمنیزيمی

شـــــکص Jaw thrust .7-3. احياءگر به کمک انگشـــــتان دو دســـــت، منديبل را به 
سمت جلو مى کشد، در حالى که سر به صورت شيبدار قرار گرفته و دهان به کمک 

دو انگشت شست باز نگه داشته شده است.

zz که دچار ایســـــت قلبى مى شـــــوند، هیپوگلیســـــمی کودکانى  گلوکـــــز: در 
گر هیپوگلیسمى وجود  گلوکز خون باید چک شـــــود و ا غیرشـــــایع نمی باشـــــد. 

گلوکز درمان شود. داشت باید سریعاً با 
zz کی کاردی بطنی یا تا فیبريلاســـــیون بطنی  که  یلاسیون: هنگامى  د یبر

بدون نبض1 ایجاد شـــــود، اســـــتفاده از دفیبريلاتور الکتريکی اندیکاسیون پیدا 
مى کند. CPR باید دقیقاً تا زمان شـــــروع دفیبریلاســـــیون ادامه یابد و مجدداً 
گرددتا ماســـــاژ قلبی کمترین وقفـــــه را پیدا نماید.  بعد از آن بلافاصله شـــــروع 
گر دفیبریلاســـــیون براى بار دوّم لازم شـــــود، باید بعد از آن يک دوز اپى نفرین  ا
گـــــردد. کودکانـــــى که به 2 بار دفیبریلاســـــیون جواب  )mg/kg 0/01( تزریـــــق 
ندهند، امکان دارد از تجویز آمیودارون ســـــود ببرند. دفیبریلاســـــیون را باید از 

کی کاردی هاى فوق بطنی افتراق داد. کاردیوورسیون جهت تا

كه متعاقب ســـــقوط از بلندى دچار  كودكى  كردن راه هوايى   براى باز 

كدام مانور ارجح مى باشد؟ ايست قلبى تنفسى شده است، 
)پرانترنى _ شهريور 92(

Head tilt-chin lift )ب  Finger sweap )الف
Jaw thrust )د  Heimlich )ج

1- Pulseless ventricular tachycardia

جدول 2-7. ارگان های هدف در آسیب هیپوکسیک _ ایسکمیک

اثرارگان

آســـــيب مغز � مغـــــزى،  فتـــــق  انفاركتـــــوس،  مغـــــزى،  ادم  تشـــــنج، 
آنوكسيک،SIADH، ديابت بی مزه

نارسايی قلب، انفاركتوس ميوكاردقلب - عروق �

ARDS، هيپرتانسيون ريوىريه و عروق ريوى �

كلستازكبد � انفاركتوس، نكروز، 

كورتيكال حادكليه � نكروز توبولر حاد، نكروز 

گوارش � گوارشى، آسيب هاى مخاطىدستگاه  زخم هاى 

DICهماتولوژيک �
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 كودک 3 ســـــاله را در حالت Gasp به اورژانـــــس آورده اند. اندام ها 

سرد و Capillary filling مختل مى باشـــــد. HR=55/min است. اولين اقدام 
)ارتقاء اطفال دانشگاه تبريز _ تیر 96( كدام است؟  صحيح 

الف( تنفس با آمبوبگ + ماساژ قلبى
ب( تنفس با آمبوبگ + تزریق اپی نفرین

ج( اینتوباسیون + تزریق اپی نفرین
د( تنفس با آمبوبگ + استفاده از دستگاه شوک

كدام ســـــايز از لوله تراشـــــه  كودک 6 ســـــاله،  كردن يک   براى اينتوبه 

)ارتقاء اطفال دانشگاه تهران _ تیر 92( مناسب است؟ 
ب( 5/ 5 الف( 6 

د( 5/ 6 ج( 7 
توضیح: 

سن بیمار برحسب سال +4
4  

4+ 6
4  =5/5

كودكى به دنبال برق گرفتگى، پس از عمليات احياء   در عمليات احياء 

نبض لمس نمى شـــــود. در ECG، نماى فيبريلاســـــيون بطنى مشـــــاهده مى شود. 
)امتحان پایان ترم دانشجویان پزشکى دانشگاه تهران( كدام است؟  اولين اقدام 

ب( اپی نفرین وریدى الف( دفیبریلاتور )شوک( 
د( لیدوکائین ج( بی کربنات سدیم 

نارسايى تنفسى

ع اصلى هیپرکاربیک و هیپوکســـــمیک تقسیم  نارســـــایی تنفســـــى به دو نو
مى شود.

نارسايى تنفسى هيپرکاربیک

که سالم بوده است. � کودکى  تعریف: PaCO2 بیشتر از mmHg 50 در 
فیزيوپاتولوژی: عامل اصلى نارســـــایی تنفسى هیپرکاربیک، اختلال در  �

ونتیلاسیون مى باشد.
علائمبالینی �

کى پنه و افزایش عمق تنفسى جهت افزایش ونتیلاسیون )تهویه( 1- تا
2- تغییر در وضعیت هوشیاری )خواب آلودگى(

نارسايى تنفسى هيپوکسميک

کودک سالم و بدون شانت قلبى  � تعریف: PaO2 کمتر از mmHg 60 در 
ع اغلب به علت V/Q mismatch و شـــــانت  � فیزيوپاتولوژی: ایـــــن نـــــو

ایجاد مى گردد.
علائمبالینی �

کى کاردی، تنگى نفس، ناله )گرانتینگ( و لرزش پره های بینى کى پنه، تا 1- تا
2- استفاده از عضلات فرعى تنفسى و تعریق شدید )شکل 7-4(

3- سیانوز و تغییر در وضعیت هوشیاری )کنفوزیون و آژیتاسیون(

وهای ملرفی در احیاء قلبی _ ويوی کودکان جدول 3-7. داو

دوزانديکاسيوندارو

هيپوتانسيوناپى نفرين �
اينوتروپی

كرونوتروپی

يدی يا داخل استخوانى )IO(، هر 3 تا 5 دقيقه تكرار شود. mg/kg 0/01 ور
mg/kg 0/1 از طريق لوله تراشه )ET(، هر 3 تا 5 دقيقه تكرار شود.

كى كاردی فوق بطنىآدنوزين � كثر mg 6(تا يدی )حدا دوز اوّل: mg/kg 0/1 ور
)12 mg كثر يدی )حدا دوز دوّم: mg/kg 0/2 ور

VF/VT بدون نبضآميودارون �
يتمى های پيشرونده كى آر تا

يدی يا داخل استخوانى mg/kg 5 ور

براديكاردی فوق بطنىآتروپین �
براديكاردی جانكشنال

يدی، عضلانى يا داخل استخوانى mg/kg 0/02 ور
)ET( 0/06 - 0/04 از طريق لوله تراشه mg/kg

هيپركالمىبى كربنات �
بعضى از مسموميت ها

يدی يا داخل استخوانى به صورت بولوس mEq/L 1 داخل ور
جهت تجويز بی كربنات حتماً بايد از وجود تهويه مطمئن بود

يدی يا داخل استخوانى )IO(هيپوولمى و سپسيسمايع � كريستالوئيد بولوس به صورت ور  20 ml/kg

كلسيم � يدی يا داخل استخوانىهيپوكلسمى، مسموميت با كلسيم بلوكرها، هيپرمنيزيمى، هيپركالمىكلريد  mg/kg 20 به صورت ور

كى كاردی بطنىليدوكائين � يدی يا داخل استخوانى و سپس μg/kg 50-20 در دقيقهتا mg/kg 1 به صورت بولوس ور

نوزادان: cc/kg 10-5 از دكستروز 10%هيپوگليسمىدكستروز �
كودكان: cc/kg 4-2 از دكستروز %25 شيرخواران و 

نوجوانان: cc/kg 2-1 از دكستروز %50
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کودکان  ARDS

معیارهایتشخیصی �
1- زمان: شروع علائم در طى 7 روز از آسیب ریوی

2- نارسایی تنفسى به علت نارسایى قلبی و یا افزايش حجم مایع نباشد.
3- در تصویربرداری از ریه، انفیلتراسیون جديد در پارانشیم ریه مشاهده گردد.

کسیژناسیون 4- اختلال در ا
اتیولوژی: سپســـــیس، پنومونى، شـــــوک، ســـــوختگى و تروما مى توانند  �

خ داده  موجب ARDS شـــــوند. ARDS به علت افزايش نفوذپذیـــــری عروق ر
کتانت هم ممکن است  و ســـــبب ادم ريه مى شود. در ARDS، فعالیت ســـــورفا

گردد. مختل 
ChestXRay: مشـــــاهده انفیلتراسیون منتشـــــر یا ادم ريه در CXR به  �

نفع ARDS مى باشد.
گروه تقسیم  � ارزیابىشـــــدت: جهت ارزیابی شدت ARDS آن را به دو 

مى کنند.
zz که برای ونتیلاسیون ونتیلاســـــیون مکانیکی غیرتهاجمی: در مواردی 

از ماســـــک، biPAP یا CPAP با فشـــــار بیشتر یا مســـــاوی CmH2O 5 استفاده 
مى شود، وجود یافته های زیر به نفع شدت بیماری است:

کمتر یا مساوی با 300  PF ratio -1
کمتر یا مساوی با 264  SF ratio -2

PF ratio =  PaO2  : FiO2 

SF ratio =  SpO2  : FiO2 

zz براساس ARDS ونتیلاسیون مکانیکی تهاجمی: در این موارد شدت
دو معیار زیر سنجیده مى شود:

که از رابطه زیر به دست مى آید:  )OI( کسیژناسیون 1- اندکس ا

 FiO2 × فشار متوسط راه هوایی (MAP(
OI=                                                                                     × 100
          PaO2

که از رابطه زیر به دست مى آید:  )OSI( کسیژن 2- اندکس اشباع ا

   FiO2 × فشار متوسط راه هوایی (MAP(
OSI=                                                                                     × 100
          SpO2

حال براساس مقدار عددی OI و OSI شدت ARDS به قرار زیر است:
5≥ OSI >7/5 4 یا≥ OI >8 :الف( خفیف

7/5≥ OSI >12/3 8 یا≥ OI >16 :ب( متوسط
OSI ≤12/3 یا OI <16 :ج( شديد

تنفسى متفاوت  � نارسایی  اتیولوژی  براســـــاس  گهى  گهی: پیش آ پیشآ
که میزان مرگ و میر در ARDS، 35-18% است. است، به طوری 

اتيولوژی نارسايى تنفسى

کودکان عبارتند از: علل نارسایی تنفسى در 
1- برونشیولیت: عامل آن ویروس سن سیشیال تنفسى است.

ع آســـــم در حال افزایش است و شـــــایع ترین علت بستری  2- آســـــم: شـــــیو
کودکان 3 تا 12 سال در آمریکا مى باشد. برنامه ریزی نشده در 

3- پنومونی
4- انسداد مجاری تنفسی فوقانی

ARDS -5
عللنارسايىتنفسیمزمن �

کیستیک و دیسپلازی برونکوپولمونر 1- بیماری های مزمن ریوی: فیبروز 
2- اختلالات نورولوژيک يا نوروماسکولار

3- آنومالی های مادرزادی

مطالعات آزمایشگاهى و راديوگرافيک

1- رادیوگرافی: انفیلتراسیون هاى منتشر یا ادم ريه ممکن است نشان دهنده 
که انسداد راه هوایى فوقانی یا  ARDS باشـــــند. CXR ممکن است در صورتى 
خ داده باشـــــد، نرمال باشد. در بیماران دچار استريدور یا  اختلال در مرکز تنفس ر
گردن یا CT مى تواند  ســـــایر شواهد انسداد مجارى هوایی فوقانى، عکس لترال 

کمک کننده باشد.
Flexible 2- برونکوسکوپى

Spiral CT-Scan -3 جهت تشخیص آمبولی ریوى استفاده مى شود.
که به طور مســـــتمر  کســـــی مترى: یک روش غیرتهاجمى اســـــت  4- پالس ا
کسیژناسیون را مشـــــخص مى نماید ولى قادر به تشخیص اختلالات  وضعیت ا

ونتیلاسیون نیست.
ABG -5: طبیعـــــى بـــــودن PCO2 در بیمارى که هیپرونتیلاســـــیون دارد، 

ک است و نشان دهنده وخامت بیشتر حال بیمار مى باشد. خطرنا

شکص 4-7. يافته های بالينى در ديسترس تنفسى

......................................................................................................

......................................................................................................
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درمان

مراحل درمانى نارسایی تنفسى عبارتند از:
که دیسترس تنفسى دارند. 1- انجام ABC در بیمارانى 

که آپنه دارند. 2- تهویه با بگ و ماسک در بیمارانى 
کافى نباشد، اينتوباسیون داخل تراشه و ونتیلاسیون  کسیژن رسانى  گر ا 3- ا

مکانیکی اندیکاسیون دارد.
4- اندیکاسیون های اينتوباسیون در نارسایی تنفسى عبارتند از:

کمتر از 60 با FiO2 برابر با %60  PaO2 )الف
ب( PaCO2 بیشتر از 50

عوارض

اختلال در عملکرد ارگان ها عارضه اصلى نارســـــایی تنفســـــى هیپوکســـــیک 
مى باشـــــد. Multiple organ dysfunction بـــــا ایجاد 2 یا بیشـــــتر از موارد زیر 
کلیه، نارسایى  مشـــــخص مى گردد: نارسایى تنفسی، نارســـــایى قلبی، نارسایى 

کبدى، DIC و آسیب مغزى هیپوکسیک _ ايسکمیک گوارشی يا 

پیشگيرى

کسیناســـــیون برعلیه ارگانیسم هاى مسبب بیماری های تنفسى اولیه  1- وا
)ســـــیاه ســـــرفه، پنوموکوک، هموفیلوس آنفلوانزا نوع b( و سپسیس )پنوموکوک، 

هموفیلوس آنفلوانزا نوع b( انجام داد.
2- ایمن ســـــازى غیرفعال با ايمنوگلوبولین هاى ضد ویروس سن سیشیال 
تنفسی باعث پیشگیرى از ایجاد بیمارى شدید در افراد مستعد )نوزادان پره ترم 

و ديسپلازى برونکوپولمونر( مى شود.

شوک

کسیژن و مواد غذایی به بافت ها،  به ناتوانى در خونرسانى جهت تحویل ا
گفته مى شود. شوک 

شوک هيپوولميک

کودکان، هیپوولمی حاد مى باشد. � اتیولوژی: شـــــایع ترین علت شوک در 
علل شوک هیپوولمیک عبارتند از:

1- خونریزی
2- اسهال و استفراغ

3- دیابت شیرین و بی مزه
4- سوختگى ها

5- سندرم آدرنوژنیتال
6- نشت مویرگى

کی کاردی و عدم وجود  � تظاهراتبالینی: با مشـــــاهده هیپوتانسیون و تا
علایم نارســـــایى قلب یا سپسیس مى توان شـــــوک هیپوولمیک را از دیگر علل 

شوک افتراق داد. تظاهرات بالینى شوک هیپوولمیک عبارتند از:

کى کاردی، انقباض عروقى 1- علائم فعالیت دستگاه سمپاتیک و آدرنال: تا
کم شدن ادرار 2- نشانه های دهیدراتاسیون: خشکى غشاهاى مخاطى، 

3- علائم اتلاف خون: رنگ پریدگى
گهى شوک هیپوولمیک بدون عارضه خوب بوده و  � گهی: پیش آ پیشآ

مورتالیتى آن کمتر از 10% مى باشد.

)Distributive( شوک توزیعى

کاهش پره لود مى شود. � فیزيوپاتولوژی: اختلال در تون عروقى موجب 
کودکان، شـــــوک سپتیک  � اتیولوژی: شـــــایع ترین علت شـــــوک توزیعى در 

کســـــی، آســـــیب به نخاع و CNS و  مى باشـــــد. ســـــایر علل آن عبارتند از: آنافیلا
مسمومیت های دارویى

SIRS: شـــــوک توزیعى ممکن است با سندرم پاسخ التهابی سیستمیک  �
که با 2 یا بیشتر از موارد زیر مشخص مى گردد: کند  )SIRS( تظاهر 

تر از 38 یا کمتر از 36 1- درجه حرارت بالا
تر از 90 یا بیشتر از 2 انحراف معیار بالاتر از سطح نرمال  2- ضربان قلب بالا

براى سن
کی پنه 3- تا

WBC -4، بیشـــــتر از 12000 یا کمتر از 4000 یا وجود بیشـــــتر از 10% اشکال 
(Immature) نابالغ

علائمبالینی �
کى کاردی 1_ تا

خ داده،  2- در مراحل اولیه به علت ترشـــــح سیتوکین ها، وازودیلاتاسیون ر
گرم و پرشـــــدگى  لذا نبض جهنده )Bounding(، جریان ادرار طبیعى، پوســـــت 

گرم(. طبیعى مویرگى وجود دارد )مرحله شوک 
3- با پیشرفت شوک، اندام ها ســـــرد و لکه لکه (Mottled) شده و پرشدگى 
خ  کاهش فشارخون و انقباض عروقى ر مویرگى طولانى مى گردد. در این مرحله 

مى دهد.
کثراً تب، لتارژی، پتشی و  گر علت شـــــوک توزیعى، سپســـــیس باشـــــد، ا 4- ا

پورپورا هم وجود دارد.
انواع  سایر  برخلاف  سپسیس  به  مبتلا  بیماران   در 

کسیژن وريدی، افزایش مى یابد. شوک، میزان اشباع ا

كـــــه به دنبال خـــــوردن غـــــذای دريايى دچار  كودک 8 ســـــاله   برای 

كهير مانند، احســـــاس تنگى نفس، تپش قلب و سرگيجه  برافروختگى، ضايعات 
كداميک از انواع شوک است؟ مى شود، محتمل ترين تشخيص 

کشوری ]دانشگاه تهران[( )پرانترنى اسفند 95_ قطب 10 
Obstructive )ب  Distributive )الف
Dissociative )د  Cardiogenic )ج

کارديوژنيک شوک 

کاردیوژنیک به علت اختلال در عملکـــــرد میوکارد قلب  � پاتوژنز: شـــــوک 
بوجود مى آید و با کاهش قدرت انقباضی قلب و کاهش برون ده قلب مشـــــخص 

مى گردد.
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کاردیوژنیک عبارتند از: � اتیولوژی: علل شوک 
1- بیمارى هـــــای مادرزادى قلب، 2- آریتمى، 3- آســـــیب هیپوکســـــیک/
کاردیومیوپاتـــــى، 5- میوکاردیـــــت ویروســـــى، 6- بیمـــــاری  ایســـــکمیک، 4- 

کى، 7- اختلالات متابولیک، 8- مسمومیت دارویی کاواسا
کاردیوژنیک عبارتند از: � تظاهراتبالینی: علائم شوک 

گالوپ، 3- اتساع ورید ژوگولر، 4- کبد  کى پنه، 2- سمع  کى کاردی و تا 1- تا
بزرگ، 5- احتباس آب و سدیم و لذا اُولیگوری و ادم محیطى

ع شوک، نارسایى احتقانی قلب است.  علت مرگ در این نو

شوک انسدادی

فیزيوپاتولوژی: انســـــداد مکانیکى در مقابل مسیر خروجى بطن عامل  �
شوک انسدادی مى باشد.

اتیولوژی �
کوآرکتاسیون آئورت و تنگى شدید آئورت 1- ضایعات مادرزادی مثل 

2- تامپوناد قلبى
Massive 3- آمبولى ریه

کس فشارنده 4- پنوموتورا
کاردیومیوپاتى هیپرتروفیک 5- تومور قلبى و 

علائمبالینی �
(Narrow pulse pressure( 1- فشار نبض باریک

2- تأخیر در پرشدگى مویرگى
3- کبد بزرگ

4- ممکن است اتساع ورید ژوگولر قابل مشاهده باشد.

کى شوک انفکا

فیزيوپاتولـــــوژی: در این شـــــوک خونرســـــانى بافتى طبیعى اســـــت ولى  �
گیرد: کسیژن نمى تواند به وسیله سلول ها به علل زیر مورد استفاده قرار  ا

کسیژن به هموگلوبین متصل نمى شود. 1- ا
کسیژن از هموگلوبین جدا نمى شود. 2- ا

کســـــیدکربن و مت هموگلوبینمی عامل این  � اتیولوژی: مسمومیت با منوا
ع شوک هستند. نو

کلينيک در شوک مطالعات پارا

در مبتلایان به شوک قبل از انجام بررسى های آزمایشگاهى و تصویربردارى 
بایـــــد ســـــریعاً احیاء صورت پذیـــــرد و پس از Stable شـــــدن اولیه، تســـــت هاى 

آزمایشگاهى و تصویربردارى انجام مى شوند:
کتات خون  1- در تمام مبتلایان به شوک باید ABG انجام شود و سطح لا

سنجیده شود.
کسیژن وريدى افزایش مى یابد. 2- در مبتلایان به سپسیس، میزان اشباع ا

CBC -3
4- سنجش الکترولیت ها در شوک هیپوولمیک
کتريایى و ویروسی در شوک توزيعی کشت با  -5

کاردیوژنیک و انسدادى کوکاردیوگرافی در شوک  6- ا
 در مبتلایان به تامپوناد قلبی به منظور تخلیه مایع باید یک درن در 

کارگذارى نمود. داخل پریکارد 

شکص 5-7. تظاهرات بالينى شوک
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درمان

کلی: کلید درمان شوک، تشخیص آن در مراحل اولیه مى باشد.  � اصول
درمان اولیه شـــــوک براســـــاس اصول ABCs و احیاى بیمار مى باشد و در قدم 
که در درمان  گیرد. اقدامـــــات اصلى  بعدى درمان علـــــت زمینه ای باید صورت 

شوک انجام مى شود به قرار زیر است:
کسیژن کمک ا 1- اينتوباسیون همراه با تهويه مکانیکی به 

2- حفظ فشارخون
گردش خون شـــــريانی و وريد مرکزى  کودک بايد بـــــه  3- جهـــــت مانیتورينگ 

دسترسی داشت.
کودکان مبتلا به شوک باید فشارخون وريد مرکزى و فشارخون   در 

کاتتر چک شود. سیستمیک به طور مستمر توسط یک 

درمان ارگان ها و اندام ها

جایگزینیمایعات: در شـــــوک هیپوولمیـــــک و توزیعى، کاهش پره لود،  �
موجب اختلالات شـــــدید برون ده قلب مى شود. در این بیماران احیاى زودرس 
و تهاجمى با مایعات بســـــیار اهمیت دارد و پروگنوز را بهتر مى کند؛ اما در شـــــوک 

کاردیوژنیک، افزایش پره لود موجب ادم ريه مى شود.
 20 ml/kg گردیده اند مى توان مقدار که دچار شـــــوک حاد  کودکانى  کثر  در ا
کريســـــتالوئید ایزوتونیک را به صورت يکجا )بولوس( در طى 15-5 دقیقه تجویز 

کرد. کرد. این دوز را مى توان تا زمان ایجاد پاسخ تکرار 
حمایتقلبی_عروقی: پس از تجویز مایعات، در صورت نیاز مى توان  �

کرد. در صورت عدم پاســـــخ  از دوپامین با دوز μg/kg 20-5 در دقیقه اســـــتفاده 
کار برده  بـــــه این دارو، داروهـــــای قوی تر مثـــــل اپی نفرین یا نوراپی نفریـــــن به 

مى شوند.
دوبوتامین،  از  مى توان   Afterload کاهش   جهت 

 ACE میلرينون، آمرينون، نیتروپروســــــــــايد، نیتروگلیســــــــــیرین و مهارکننده هاى
استفاده نمود.

حمایتتنفسی: نارسایى تنفســـــی ممکن است به سرعت ایجاد شده  �
کئال انجام شده و  و پیشرونده باشـــــد. در این شرایط باید اينتوباســـــیون اندوترا
کسیژن و فشار مثبت انتهاى  که شامل استفاده از ا گردد؛  تهویه مکانیکى برقرار 

بازدمی (PEEP) مى باشد.
کلیوی در جریان شوک موجب  � کلیه: کاهش جریان خون  محافظتاز

کاهش شدید فشارخون مى تواند  ولیگوری یا آنوری مى شـــــود. 
ُ
ازوتمی پره رنال و ا

کلیه گردد. سبب ATN و نارسایى حاد 
zz وتمـــــی پره رنال: ازوتمى پره رنـــــال را مى توان با جايگزينـــــی مايعات یا از

افزايش قدرت انقباضی قلب اصلاح نمود. مشـــــخصات ازوتمى پره رنال به قرار 
زیر است:

1- نسبت BUN/Cr بیشتر از 10 به 1
کمتر از 20 2- سدیم ادرار 

zz ســـــریعاً بعد از اصلاح شـــــوک بهبود نمى یابد. مشخصات ATN   :ATN
ATN به قرار زیر است:

کمتر از 10 به 1 1- نسبت BUN/Cr مساوی یا 
2- سدیم ادرار در محدوده 40-60

zz تجويز ديورتیک: پس از تجویز مایعات، جهت برقراری جریان ادرار باید
گردد. از دیورتیک های قوس هنله مثل فورســـــمايد یا ترکیب  دیورتیک تجویز 

دیورتیک های قوس هنله همراه با تیازيد استفاده مى شود.
zz اندیکاســـــیون های دیالیـــــز: در صورت ایجاد موارد زیـــــر دیالیز خونى یا

صفاقى اندیکاسیون دارد )100% امتحانی(:
1- هیپرکالمى

2- اسیدوز مقاوم
3- هیپرولمى

کوما 4- تغییر وضعیت هوشیاری به همراه 

گهى عوارض و پیش آ

عوارض: عارضه اصلى شـــــوک، نارســـــایى ارگان هاى متعدد مى باشد که  �
با اختلال فانکشـــــن بیش از یک ارگان مشـــــخص مى شود )نارســـــایى تنفسی، 

کبد، اختلالات انعقادى يا اختلال مغزى(. کلیوى، نارسایى  نارسایى 
پروگنوز: تشخیص و درمان ســـــریع موجب افزایش بقاء مى شود. تأخیر  �

در درمان هیپوتانســـــیون موجب افزایش نارسایی ارگان هاى متعدد و مورتالیته 
کسیژن وريدی موجب افزایش بقاء مى شود. مى شود. حفظ اشباع ا

کثر روش های پیشـــــگیرى از شـــــوک روى سپســـــیس و  � پیشـــــگیرى: ا
هیپوولمی متمرکز هستند.

کسیناسیون مى توان از بعضى انواع شوک سپتیک پیشگیرى  1- به کمک وا
کسن هموفیلوس آنفلوانزا b، مننگوکوک، پنوموکوک(. کرد )وا

کم مى کنند، عبارتند از: الف( شستن  که ریسک سپســـــیس را  2- اقداماتى 
Indwelling کاتترهاى کردن زمان استفاده از  کم  دست ها و جداسازى؛ ب( 

کاهش شوک ناشى از خونریزى مى شود. 3- کاهش تروما موجب 

کودکان تروماى 

اپیدميولوژى و اتيولوژى

حوادث غیرعمـــــدی و تصادفى، علت اصلى مرگ در کودکان 1 تا 18 ســـــال 
کودک متفـــــاوت بوده و بـــــه قرار زیر  اســـــت. علت این حوادث براســـــاس ســـــن 

است:
کشنده در نوزادان است. 1- خفگی شایع ترین آسیب 

2- غرق شدگی شایع ترین آسیب کشنده در کودکان 1 تا 4 سال )31%( است.
3- تصادف با وســـــایل نقلیه موتـــــوری عامل 66% از مرگ نوجوانان ناشى از 

حوادث مى باشد.
آب  و توسط  خانه  کودکان نوپا در  کثر آسیب های شــــــــــیرخواران و   ا

خ مى دهد. جوش، وان حمام و نرمی بیش از حد رختخواب ر
کشنده در پسرها، 2 برابر شایعتر است، لذا جنسیت نیز   آسیب های 

در مرگ و میر ناشى از حوادث مؤثر مى باشد.
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بررسى و احياء

کلى تروما قبل از بیمارستان عبارتند از: اهداف مراقبت هاى 
(Rapid assessment) 1- ارزيابى سریع

ABC 2- انجام مراحل
(Immobilization) 3- بى حرکت ساختن

(Transportation) 4- انتقال
مطالعاتآزمایشـــــگاهیوراديوگرافیک: مطالعات آزمایشـــــگاهى و  �

کـــــه در مراحل اولیه احیاء باید انجام شـــــوند در جدول 4-7 آورده  رادیولوژیک 
شده است.

که داراى شواهد تروما به سر یا سابقه  CT-Scan -1 ســـــر باید در بیمارانى 
گیرد. کاهش هوشیارى مى باشند، انجام 

که تروما به قفســـــه سینه یا شـــــکم دارند یا علائم ریوى یا  2- در بیمارانى 
شکمى دارند، CT-Scan اندیکاسیون دارد.

3- ســـــونوگرافی FAST امروزه به علت عدم مواجهه بیمار با رادیاسیون، 
گردیده و انجام لاواژ تشخیصى پریتوئن محدود شده است. رایج 

 Spiral CT-Scan 4- در صـــــورت شـــــک بـــــه آســـــیب آئـــــورت، انجـــــام
اندیکاسیون دارد.

تروما به نخاع

کودکان  � گرچه آسیب به نخاع در تروماهاى  گردن: ا بىحرکتنمودن
ک هستند. بى حرکت نمودن ستون  ع خطرنا شایع نمى باشـــــد اما در صورت وقو
گردنی تا زمانى که آسیب به نخاع Rule out نشده باشد، باید ادامه یابد. فقرات 

کافى  � ارزیابى: رادیوگرافى ستون فقرات براى Rule out آسیب به نخاع 
نمى باشد، لذا در صورت شک به آسیب نخاع باید MRI انجام شود.

تروما به قفسه سينه

اپیدمیولوژی: آســـــیب به قفســـــه ســـــینه، دوّمین علت مـــــرگ در تروما  �
مى باشد.
کس و شکســـــتگی دنده به صورت شایع  � انواع: کنتوزیون ريه، پنوموتورا

که ممکن اســـــت بیمار نشـــــانه خارجى از تروما نداشته  خ مى دهند در صورتى  ر
باشد.
درمان �

1- بیمارانى که دچار آسیب به پارانشـــــیم ريـــــه گردیده اند باید تحت درمان 
گیرند. کسیژناسیون و ونتیلاسیون قرار  حمایتى جهت ا

کـــــودکان را مى توان بدون جراحی  کثر صدمات بلانت قفسه ســـــینه در  2- ا
کرد. درمان 

گر در Chest X Ray، پهن شـــــدن مدياســـــتن مشـــــاهده شود، باید به  3- ا
صدمه به عروق بزرگ مشکوک شد.

تروماى شکم

اهمیت �
کودکان، باعث افزایش  1- بزرگى و نزدیکى بیشتر ارگان های داخل شکمى 

ریسک آسیب هاى شدید در اثر تروماى بلانت مى شود.

کودک بى علامت بوده و یا با شوک  2- در تروماى نافذ شـــــکم ممکن است 
کند. هیپوولمیک تظاهر پیدا 

نحوهبرخورد �
1- معاينات فیزيکی ســـــريال و CT-Scan شکم، اقدامات اصلى براى کسب 
اطلاعات لازم جهت تصمیم براى انجام جراحى است. کبودى دیواره شکم یک 
یافته فیزیکى مهم بوده و با آســـــیب قابل توجه داخل شـــــکمى در بیش از %10 

بیماران همراه است.
 CT-Scan شـــکم بهتریـــن وســـیله تشـــخیصى در 

 Stable که با وجود تروماى شـــکمى از لحـــاظ همودينامیک کودکانى مى باشـــد 
هستند.
اندیکاسیونهایجراحی �

 Unstable 1- در بیمارانـــــى که با وجود جبران مایعـــــات، علایم حیاتى آنها
مى باشد.

گر علائـــــم تحريک پريتوئن یا تغییر رنگ دیواره شـــــکم، همراه با علائم  2- ا
کاهش حجم داخل عروقى وجود داشته باشند.

درمانغیرجراحی: بیشتر تروماهای بلانت شکم به صورت غیرجراحی  �
گرفته شود. درمان مى شوند و باید بیمار 12 ساعت زیر نظر 

 كودک 8 ســـــاله اى متعاقب لگد خوردگى به شکم به اورژانس آورده 

شده اســـــت. در معاينه، RR=20  ،PR=80 و فشار خون 100/70mmHg دارد 
كدام اقدام ارزش تشخيصى بیشترى  و شکم به صورت منتشر حساس اســـــت. 
)ارتقاء اطفال دانشگاه شهید بهشتى _ مرداد 90( دارد؟ 

ب( سونوگرافى شکم الف( CT-Scan شکم 
د( MRI شکم ج( لاواژ پریتوئن 

ومای شدید رسی های پاراکلینیک اولیه در تر جدول 4-7. بر

هماتولوژيک �
Cross match گروه خونى و كت،  CBC، شمارش پلا

� )U/A( آزمايش ادرار
كروسكوپی و ميكروسكوپی ما

بیوشيمى  �
AST ،ALT ،آميلاز

راديولوژى �
گردنى، Chest x Ray )كليشـــــه AP(، عكس از تمام شكستگى های  عكس از مهره هاى 

آشكار، CT-Scan در تروماهاى سر، شكم و قفسه صدرى

......................................................................................................

......................................................................................................

......................................................................................................

......................................................................................................

......................................................................................................
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تروما به طحال

اپیدمیولوژی: شایع ترین عضو شکمى که در اطفال دچار تروما مى شود،  �
طحال مى باشد.

تظاهراتبالینی �
1- علامت Kehr مثبت )فشـــــار بر ربع فوقانى چپ شکم موجب درد شانه 
گم بوده و در اثر پارگی طحال روى مى دهد؛  چپ مى شود( به علت تحريک ديافرا

این نشانه شدیداً به نفع آسیب طحال مى باشد )شکل 7-6(.
 (Abrasions) گـــــر در ربع فوقانى چپ شـــــکم تندرنس يا خراشـــــیدگی 2- ا

کرد. وجود داشته باشد، باید به تروما طحال شک 
کمک CT-Scan مى توان تروماى طحال را تشخیص  � تشـــــخیص: به 

کرد. گریدبندى  و 
درمان: درمان انتخابی تروماهاى شـــــدید طحـــــال درمان غیرجراحی  �

 اســـــت. مگر اینکه خونریزى شـــــديد ادامـــــه یابد یا بیمار از نظـــــر همودينامیک
که در این صورت جراحى اندیکاسیون مى یابد. Unstable باشد 

پروفیلاکســـــی: پس از اســـــپلنکتومى تـــــا آخر عمـــــر باید پنی ىســـــیلین  �
کســـــن هاى هموفیلوس آنفلوانـــــزا و پنوموکوک  کســـــى مصرف نماید و وا پروفیلا

کم شود. کشنده  کند تا خطر سپسیس  دریافت 

 كودک 10 ســـــاله اى را به دنبال تروما به شـــــکم نزد شما آورده اند. در 

 معاينه شـــــکم، تندرنس در ناحيه Left upper quadrant دارد و فشـــــار بر روى 
left upper quadrant موجب بروز درد در شـــــانه چپ مى شـــــود. محتمل ترين 
)پرانترنى _ شهريور 88( كدام است؟  كه آسيب ديده،  عضوى 

ب( طحال کولون  الف( 
د( پانکراس کلیه  ج( 

کبدى تروماى 

اهمیت: تروماى شدید به کبد از علل اصلى موربیدیته در کودکان است.  �
خونریزى شدید در تروماى کبدى شایع تر از دیگر تروماهاى شکمى مى باشد چرا 

کبد داراى خونرسانی دوگانه مى باشد. که 
گر آسیب واضح عروقى وجود نداشته باشد، با آسیب کبد همانند � درمان: ا

آسیب طحالى برخورد مى کنیم. درمان غیرجراحی توصیه مى شود؛ اما باید بیمار 
گرفت. را به دقت از نظر ادامه خونریزى یا ناپایدارى همودینامیک تحت نظر 

کليوى تروماى 

کلیه نســـــبت به کبد و طحال کمتر دچار آسیب مى گردد و هنگامى که دچار 
آسیب مى شود غالباً با آسیب هاى دیگرى همراه است. کلیه یک کودک کوچک، 
کـــــودک انعطاف پذیرتر  کـــــه: 1- دنده هاى  آســـــیب پذیرتر از فرد بالغ اســـــت؛ چرا 

کودک نارس مى باشد. مى باشند، 2- رشد عضلات شکمى 
ح حال و معاينه  � شـــــر کلیوى براســـــاس  تشخیص: تشـــــخیص تروماى 

فیزيکـــــی همراه بـــــا دیدن هماچـــــوری و پروتئیـــــن اوری در آزمایش ادرار اســـــت. 
کمک کننده باشند. سونوگرافی یا CT نیز ممکن است 

کلیه غالباً به صورت کانســـــرواتیو درمان  �  Low-grade درمان: آســـــیب
کاتتر و  کانســـــرواتیو شـــــامل اســـــتراحت در بســـــتر، درناژ با  مى شـــــود. اقدامات 

مانیتورینگ با ســـــونوگرافى یا CT هســـــتند. جراحى غالباً هنگامى اندیکاسیون 
کرده، شـــــوک مقاوم يا انسداد ادرارى به علت وجود  که هموگلوبین افت  مى یابد 

لخته ایجاد شود.

تروما به پانكراس

ع  � کودکان شـــــیو اپیدمیولـــــوژیواتیولوژی: تروماى هـــــاى پانکراس در 
کمترى از بزرگســـــالان دارد ولـــــى در صدمات حاصل از برخورد دســـــته دوچرخه، 

خ مى دهد. تصادف با وسایل نقلیه و تروماى غیرتصادفی ر
تشخیص: در تروماى پانکراس، تندرنس و درد ژنرالیزه شکم و استفراغ  �

همراه با افزایش آمیلاز و لیپاز وجود دارد، اما ممکن است تا چند روز بعد از تروما 
علایم ایجاد نشوند.

درمان: در درمان این بیماران، درناژ ترشـــــحات معـــــده و تغذيه وريدی  �
کاذب ایجاد شود و به استراحت روده اى و تغذیه  گر کیست  اندیکاسیون دارد. ا

وریدى پاسخ ندهد، درناژ اندیکاسیون خواهد داشت.

تروما به روده

مناطـــــقدرگیر: تروما به روده نســـــبت به تروما به اعضاى توپر شـــــکم  �
کثراً در  ع کمترى دارد. روده پُر آســـــان تر از روده خالى پاره مى شود و پارگى ا شـــــیو
نقاط ثابـــــت روده یعنى در لیگامان تريتز، دريچه ايلئوســـــکال و برگشـــــتگی هاى 

کولون صعودى و نزولی به وجود مى آید. پريتوئن از روى 
کســـــپلور فـــــورى جراحی  � گـــــر پنوموپريتوئن مشـــــاهده شـــــود ا درمان: ا

گر علایم بالینى غیرقطعى باشند، معاينات سريال فیزيکی  اندیکاســـــیون دارد. ا
کمک کننده هستند.

هماتومدئودنوم: هماتوم دئودنوم ممکن است در فقدان پرفوراسیون  �
خ دهد. هماتوم دئودنوم به علت تروماى بلانت به شـــــکم ایجاد مى شود  روده ر
و اغلب با درد مداوم و استفراغ صفراوى تظاهر مى یابد. بیشتر این هماتوم ها به 

درمان غیرجراحى با دکمپرسیون معده و تغذيه وريدى پاسخ مى دهند.

ى به داخل حفره شکم رخ داده است. يز وما به طحال خونر شکص 6-7. متعاقب تر
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کودکان عوارض ترومای 

1- سپسیس و نارسایى ارگان هاى متعدد
گوارشـــــى به علت وجود ايلئوس باعث افزایش ریسک  2- تأخیر در تغذیه 

سپسیس مى شود.
کودکان دچار برق گرفتگی یا  کلیوى ثانويه به میوگلوبینورى در  3- نارسایى 

خ مى دهد. سوختگی ر
که به  کودکانى  4- ترومبوز وريدهاى عمقی در اطفال ناشـــــایع بوده؛ ولى در 

کسى ضرورى است. علت تروما باید بى حرکت باشند اغلب پروفیلا
کودکان در تروما عبارتند از:  علت اصلى مرگ و میر 

1- آسیب به سر )اوّلین علت(
2- آسیب به قفسه صدری )دوّمین علت(

)Drowning( غرق شدگى

کامـــــل یا ناقص،  � تعریف: به اختلال تنفســـــی ناشـــــى از زیـــــر آب رفتن 
گفته مى شود. غرق شدگى 

گردیده و موجب  � فیزيوپاتولـــــوژى: در ابتدا مقـــــدارى آب وارد حنجـــــره 
لارنگواسپاســـــم مى شود. در بســـــیارى از موارد لارنگواسپاســـــم از بین مى رود و 
مقـــــدار زیادى آب یـــــا محتویات معده به داخل ریه آســـــپیره مى شـــــود. در این 
گاز بین  لوئولیت و اختلال در تبادل  کتانت تخریب شده و موجب آ شرایط سورفا
لوئول و مویرگ مى شود. هیپوکسمی ایجاد شده سبب آسیب هیپوکسمیک مغز  آ

مى شود.
اپیدمیولوژى: میزان مرگ و میر ناشـــــى از غرق شدگى در طول 10 سال  �

کاهش یافته اســـــت؛ با این حال شایع ترین علت مرگ ناشى از حوادث  گذشته 
در کودکان 4-1 ســـــال و دوّمین علت مرگ در کودکان 18-1 ســـــاله است. پسرها 

4برابر بیشتر از دخترها دچار غرق شدگى مى شوند.

یافتههایبالینی �
1- هیپوکسمی به علت لارنگواسپاسم و آسپیراسیون آب

2- ديسترس تنفسی
کار  کـــــى کاردی، افزایش  کى پنه، تا 3- ســـــایر علایم بالینـــــى عبارتنـــــد از: تا

کل کرا کاهش صداهاى تنفسى با یا بدون  تنفسى، 
 بعد از احیاء بیماران، ARDS شایع است.

که در این صورت  خ دهد   تغییر در وضعیت هوشیارى ممکن است ر

مانیتورینگ وضعیت نورولوژیک الزامى است.
که در آب ســــــــــرد غرق شــــــــــده اند هیپوترمی موجب  کودکانــــــــــى   در 

کودکان در معرض  برادی کاردى نســــــــــبی و هیپوتانسیون مى شود. در این موارد 
آريتمی هم قرار دارند.

مطالعاتآزمایشگاهی �
ABG -1

کبدى  2- تست هاى بیوشیمیایى: در ایسکمى طولانى، افزایش آنزیم هاى 
مشاهده مى شود.

گرچه در غرق شدگى، تغییر الکترولیت ها اندک  3- سنجش الکترولیت ها: ا
است.
کسیژن رســـــانی و حفظ خونرســـــانی مغز دو هدف اصلى  � درمان: بهبود ا

درمان هستند. مراحل درمانى به قرار زیر هستند:
1- انجام مراحل ABC جهت احیاء

گردنی  2- حفاظت از مهره هاى 
3- گرم کردن افراد دچار هیپوترمی

4- برخى از کودکان قبل از رسیدن به اورژانس خود به خود شروع به نفس 
کودک را باید 6 تا 12 ساعت  کرده و هوشیار مى شوند. در این شرایط  کشیدن 

تحت نظر قرار داد )100% امتحانی(.
کودکان دچار آســـــیب ریوى، اختلال قلبی _ عروقی یا اختلال نورولوژيک   -5

کرد. را باید در ICU بسترى 

جدول 5-7. سیستم امتیازدهی کومای گلاسکو (GCS) )شکص 7-7(

امتيازكودکشيرخوارفعاليت

كردن چشم ها � كردن خودبه خودیباز  باز 
كلامى در پاسخ به محرک 

در پاسخ به درد
ندارد

كردن خودبه خودی باز 
كلامى در پاسخ به محرک 

در پاسخ به درد
ندارد

4
3
2
1

كردنكلامى � غان و غون و بغبغو 
گريه و تحريک پذيری
گريه در پاسخ به درد
ناله در پاسخ به درد

ندارد

گاه به محيط هوشيار و آ
گيج )كانفيوز(

كلمات نامناسب
صداهای غيراختصاصى

ندارد

5
4
3
2
1

حركات خودبه خودیحركتى �
كشيدن در زمان لمس عقب 

كشيدن بدن در برابر درد عقب 
فلكسيون غيرطبيعى اندام ها

كستانسيون غيرطبيعى اندام ها ا
ندارد

اطاعت از دستورات
مشخص نمودن محل درد

كشيدن بدن در برابر درد عقب 
فلكسيون در برابر درد

كستانسيون در برابر درد ا
ندارد

6
5
4
3
2
1
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کسیژن تکمیلی تجویز  6- به علت هیپوکسمى )در اثر اختلال ریوى(، باید ا
شـــــود. امکان دارد افراد دچار اختلالات شدید ریوى یا نورولوژیک، نیاز به تهويه 

مکانیکی داشته باشند.
کتیک آنتى بیوتیک ها ثابت نشده است   مؤثر بودن تجویز پروفیلا

و فقط ممکن است موجب ایجاد سوش مقاوم به درمان شود )100% امتحانی(.
پروگنوز: پروگنوز غرق شدگى به شدت آسیب هیپوکسیک - ايسکمیک  �

که پس از رســـــیدن به  و ســـــرعت احیاى فورى بیمار بســـــتگى دارد. بیمارانى 
بیمارســـــتان هوشـــــیارى خود را به دســـــت آورده اند، با فانکشـــــن نورولوژیک 
گهى غرق شـــــدگى را بد مى کنند،  طبیعى زنده خواهند ماند. عواملى که پیش آ

عبارتند از )100% امتحانی(:
1- ادامه CPR در بیمارستان

کمتر GCS -2 برابر با 5 يا 
(Fixed and dilated pupils) گشاد و ثابت 3- مردمک 

4- تشنج
کوما به مدت بیشتر از 72 ساعت  -5

كه دقايقى پیش در وان حمام دچار غرق شـــــدگى   كودک 2 ســـــاله را 

كودک مـــــوارد زير ثبت  شـــــده اســـــت به درمانـــــگاه آورده انـــــد. در ارزيابى اوليـــــه 
مى شود:

GCS=14; PR=135; RR=30

BP=85/65mmHg, SpO2=95%
)ارتقاء اطفال دانشگاه تهران _ تیر 97( كدام است؟  اقدام مناسب 
الف( ارســـــال ABG، الکترولیت هـــــا و Chest X Ray و در صـــــورت طبیعى بودن 

کودک ترخیص 

گرفتن به مدت 6 تا 12 ساعت ب( بستری در اورژانس و تحت نظر 
ج( انتقال به PICU و مانیتورینگ مداوم

د( بستری در اورژانس، شروع آنتى بیوتیک و داروی ضدتشنج

کودکان سوختگى در 

مقدمات

کاهش اســـــت ولى  � اپیدمیولوژی: مـــــرگ ناشـــــى از ســـــوختگى در حال 
کودکان است. سوختگى همچنان یکى از علل اصلى موربیدیتى در 

خ  1- ســـــوختگى در پســـــرها شایعتر اســـــت و به ویژه در کودکان زیر 4 سال ر
مى دهد.

2- ســـــوختگى های ناشـــــى از آب جوش از همه شـــــایعتر هســـــتند؛ به طور 
کلى سوختگى ناشـــــى از آب جوش و شعله آتش از ســـــوختگى های الکتریکى و 

شیمیایی شایعتر هستند.
خ مى دهند. 3- بیشتر مرگ های ناشى از آتش، در خانه ر

وضعیـــــت  � در  را  بـــــدن  بدن: ســـــوختگى،  متابولیســـــم در تغییـــــر
هیپرمتابولیک قرار مى دهد و مصرف انرژی و کاتابولیســـــم پروتئین بالا مى رود. 
وضعیت هیپرمتابولیک ممکن اســـــت تا يکسال بعد از ســـــوختگی ادامه یابد 

)100% امتحانی(.

Glasgow Coma Scale (GCS) .7-7 شکص
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طبقهبندى: ســـــوختگى ها را غالباً براســـــاس 4 معیار زیـــــر طبقه بندى  �
مى کنند: 1- عمق سوختگى، 2- درصد سطح سوخته بدن، 3- محل سوختگى، 

4- همراه بودن با سایر آسیب ها

تظاهرات بالينى

بهترین روش تقسیم بندى سوختگى توجه به عمق سوختگی مى باشد:
ع ســـــوختگى تنها به اپیدرم  � ســـــوختگیسطحی1)درجهاوّل(: این نو

صدمـــــه وارد مى کنـــــد و طـــــى 2 تـــــا 5 روز بدون ایجاد اســـــکار خوب مى شـــــود. 
این ســـــوختگى به صورت شـــــایع ناشـــــى از نور خورشـــــید یا آب داغ مى باشـــــد. 

ک و خشک هستند. سوختگى هاى سطحى، قرمز، دردنا
 این سوختگى ها در تعیین درصد سوختگى، مورد 

محاسبه قرار نمى گیرند )100% امتحانی(. 
سوختگیباضخامتنسبیسطحی2)درجهدوّم(: تمام اپیدرم و  �

قسمت سطحی درم گرفتار مى شـــــود. این سوختگى ها، داراى تاول هاى حاوى 
ک  مایـــــع هستند، پس از دبریدمان، درم زیرین به صورت قرمز، مرطوب و دردنا
که با فشار انگشت، بی رنگ مى شـــــود. بهبود به درم آسیب  مشـــــاهده مى گردد 
نديده بستگى داشته معمولًا در طى 2 هفته بدون نیاز به گرافت پوستى و بدون 

اسکار بهبود مى یابد.
سوختگیباضخامتنسبیعمقی3: این مورد هم درجه دوّم در نظر  �

گرفتار  گرفته مى شـــــود: این سوختگى تمام اپیدرم و قســـــمت هاى عمقی درم را 
مى نماید. در این ســـــوختگى نیز تاول ایجاد مى شـــــود ولـــــى قاعده درم کمتر در 
اثر فشـــــار بی رنگ مى گردد و به رنگ صورتی یا ســـــفید لکه لکه است؛ همچنین 
ع ســـــوختگى بیشـــــتر به سوختگى هاى   این ســـــوختگى درد کمترى دارد. این نو

گرافت دارد. کسیزیون و  Full thickness شبیه بوده و نیاز به ا

ســـــوختگیتمامضخامت4)درجهســـــوّموچهارم(: تمام لایه هاى  �
پوست درگیر هستند. ظاهرى خشک، سفید، قرمز تیره، قهوه اى یا سیاه دارند. 
 با فشـــــار انگشت بی رنگ نمى شـــــوند و غالباً بى حس هســـــتند. سوختگى هاى

Full - thickness احتیاج به درمان جراحی دارند. در ســـــوختگى درجه چهار، 
گرفتار هســـــتند؛ لذا علاوه بر گرافت پوســـــتی  فاشـــــیا، عضلات يا اســـــتخوان هم 

احتیاج به بازسازى هم دارند.
zz زمان لازم برای ایجاد ســـــوختگی تمام ضخامت: ســـــوختگى با آب داغ

کودکان است. براســـــاس درجه حرارت مایع، مدت زمان  شایع ترین سوختگى در 
لازم تماس با آب داغ که موجب سوختگى تمام ضخامت مى شود به قرار زیر است:

1- حرارت 70 درجه: یک ثانیه
2- حرارت 60 درجه: 5 ثانیه

3- حرارت 54/5 درجه: 30 ثانیه
4- حرارت 49 درجه: 10 دقیقه

گر ســـــوختگى در صورت، سوختن موهاى  � سوختگیهاىاستنشاقی: ا
بینی و یا خلط ســـــیاهرنگ وجود داشـــــته باشـــــد، ســـــوختگى ها و آســـــیب هاى 
خ  گلوت، خشونت صدا ر استنشاقى مورد شک قرار مى گیرند. در صدمات سوپرا
مى دهد. سوختگى هاى استنشاقى ممکن است موجب برونکواسپاسم، التهاب 

راههاى هوایى و اختلال در فانکشن ریوى شوند.

1- Superficial (First-degree)
2- Superficid Partial - thickness (Second-degree)
3- Deep partial - thickness
4- Full-thickness

 آسیب هاى استنشاقی نه تنها موجب اختلال تنفسى مى شوند، بلکه 

باعث اختلال در بلع غذا و مایعات مى گردند.

محاسبه درصد سوختگى

براى محاسبه درصد ســـــوختگى از قانون "نُه ها" استفاده مى شود. وسعت 
گرفتارى پوست نوجوانان و بیماران بزرگسال براساس قانون "نُه ها" به صورت 

زیر است )شکل 7-8(:
1- هر اندام فوقانى: %9

2- هر اندام تحتانى: %18
3- سطح قدامى تنه: %18
4- سطح خلفى تنه 18:%

5- سر: %9
6- پرینه: %1

محلســـــوختگی: محل ســـــوختگى در تخمین میزان ناتوانى حاصله  �
گوش ها، پاها،  که صورت، چشم ها،  اهمیت دارد و بیشترین خطر زمانى است 

ناحیه پرينه يا دست ها درگیر باشند.

مطالعات آزمایشگاهى

گروه خون  تست هاى آزمایشگاهى اولیه در سوختگى شامل CBC، تعیین 
 CXR و ABG ،کراس مچ، تست هاى انعقادى، آزمايشات بیوشیمیایى اولیه و 

مى توانند براى بیماران مبتلا به سوختگى هاى ماژور مفید باشند.

شکص 8-7. درصد نواحى سوختگى پوست در سنين مختلف
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1- در صورت شک به آسیب هاى استنشاقی )آتش سوزى در فضاى بسته يا 
که نیاز به CPR دارد(، باید کربوکسی هموگلوبین  خانه يا بیمار دچار ســـــوختگی 

گیرد. مورد سنجش قرار 
که  کودکانى  2- در موارد زیر اندازه گیری سطح ســـــیانید اندیکاسیون دارد: 
کرده  که وضعیت هوشـــــیارى آنها تغییر  کودکانى  استنشـــــاق دود داشـــــته اند، و 

است.
Child abuse 3- در صورت مشاهده الگوهاى غیرمعمول سوختگى باید به 

مشکوک شد.

درمان

راههوايى: درمان اولیه براساس اصول احیاى ABC انجام مى گیرد.  �
گر به ســـــوختگی استنشـــــاقی  راه هوایـــــی باید براى بیمار در نظر گرفته شـــــود. ا
مشکوک باشـــــیم، اينتوباســـــیون سریع اندیکاســـــیون دارد. استنشـــــاق دود با 
گر به هیپوکسمی و یا استنشاق دود مشکوک  مســـــمومیت با CO همراه است؛ ا

کسیژن 100% تجویز نمود )جدول 7-6(. باشیم، باید براى بیمار ا
اصلاحآبوالکترولیت: نشـــــت مویرگى سیستمیک بعد از سوختگى  �

کودکان  شـــــدید روى مى دهـــــد، بنابراین اصلاح ســـــریع آب و الکترولیت هـــــا در 
گردش با تجویز  ســـــوخته، اهمیت حیاتى دارد. اولین قدم حفظ حجم خون در 

مايعات وريدی مى باشد.
1- در اطفالى که دچار ســـــوختگى شـــــدید شـــــده اند، مایع درمانى اولیه به 
کتات و به صورت تجویز بولوس و ســـــریع  میزان ml/kg 20 از محلول رينگرلا

مى باشد.
کل مایعات شامل ml/kg 4-2 به ازاى هر یک درصد سوختگى  2- مقدار 
در 24ســـــاعت مى باشد که نصف این مایع باید در 8 ساعت اول تجویز گردد. 

هدف، حفظ برون ده ادرارى به میزان ml/kg 1 در ساعت مى باشد.
کلوئیدى فقط در ســـــوختگی هاى شديد ممکن است  3- درمان با مايعات 

اندیکاسیون داشته باشد.

حمایت تغذیه ای

ســـــوختگى، بدن را در وضعیت هیپرمتابولیک قرار مى دهد؛ لذا اقدامات زیر 
اندیکاسیون دارد:

کى 1- شروع سریع تغذیه خورا
کى وجود ندارد، تغذیه وریدی اندیکاسیون مى یابد. گر امکان تغذیه خورا 2- ا

3- تجویز ویتامین ها و مواد معدنى

کنترل قند خون و تجویـــــز بتابلوکرها )مثل پروپرانولول( و  4- کنترل درد، 
که وضعیت هیپرمتابولیک را   )Oxandrolone اســـــتروئیدهای آنابولیک )مثل

بهتر مى کنند.

مراقبت از زخم

کـــــردن و دبريدمـــــان زخم اولین اقـــــدام در مراقبت از زخم ســـــوختگى  تمیز 
کامل، ابتدا باید درد بیمار تسکین داده شود. براى  مى باشـــــد. جهت دبریدمان 
ســـــوختگى هاى Full - thickness لازم است از اتوگرافت هاى پوستی یا پوست 

مصنوعی براى ترمیم نهایی استفاده شود.
کتیک  پروفیلا آنتی بیوتیک  نباید  ســــــــــوختگى   در 

گردد )جدول 7-7(. تجویز 

كيلوگرم به علت ريختن آب جوش   كودک ســـــه ســـــاله اى به وزن 15 

دچار ســـــوختگى در ناحيه قدام سينه و شکم و سراسر اندام فوقانى راست شده 
كدام  است. براساس فرمول پاركلند در 8 ساعت اول براى تجويز مايعات وريدى، 
)ارتقاء اطفال دانشگاه تبريز _ مرداد 90( سرم و به چه ميزان را توصيه مى كنيد؟ 

ب( 420 میلى لیتر سرم نرمال سالین کتات  الف( 210 میلى لیتر سرم رینگرلا
د( 1680 میلى لیتر سرم نرمال سالین کتات  ج( 840 میلى لیتر سرم رینگرلا

جدول 6-7. ســـــوختگی هايى که باید به مرکز سوختگی ارجاع داده
شوند

گرفتار نموده اند كه بيشتر از 10% سطح بدن را   Partial-thickness 1- سوختگى هاى
2- سوختگى هاى Full-thickness در تمام سنين

كـــــه صورت، دســـــت ها، پاها، ناحيه   Full-thickness يـــــا Partial 3- ســـــوختگى هاى
كرده باشند. گرفتار  ژنيتال، پرينه يا مفاصل اصلى را 

4- سوختگى هاى الكتريكى )از جمله رعد و برق(، شيميايی و استنشاقى
كه بيمارى طبى قبلى دارند 5- سوختگى در افرادى 

6- سوختگى هاى همراه با تروماى همزمان
كه پرسنل ماهر جهت درمان سوختگى ندارند كزى  7- در مرا

Child abuse 8- سوختگى در موارد

جدول 7-7. عوارض سوختگی

درمانعارضه

کسى سپسيس ينگ مداوم از نظر عفونت، از پروفیلا مانيتور
با آنتى بیوتیک ها اجتناب نمائید

جايگزينى مايعاتهيپوولمى
تنظيـــــم درجه حرارت محيطى، اســـــتفاده از پتوى هيپوترمى

خشک
كتوستومىادم حنجره كئال، ترا اينتوباسيون اندوترا

يکمسموميت با مونوكسيدكربن كسيژن هيپربار كسيژن 100%، ا ا
كسيژن 100% به همراه آميل نيترات، نيترات سديم مسموميت با سيانيد ا

و تيوسولفات سديم
عوامل اينوتروپيک، ديورتيک هااختلال فانكشن قلب

H2 بلوكر، آنتى اسيدزخم معده

كمپارتمان اسكاروتومىسندرم 
كچرها( فيزيوتراپیجمع شدگى مفاصل )كنترا

كنترل درد، وضعيت هيپرمتابوليک يقـــــى،  حمايـــــت تغذيـــــه روده اى يا تزر
كنترل گلوكز، در نظر گرفتن بتابلوكر و استروئيدهای 

آنابوليک
كليه مراقبت حمايتى، دياليزنارسايی 

گذرا صبر و انتظارآنتى ديورز 
ترانسفيوژن در صورت لزومآنمى

يک يکتروماى سايكولوژ توان بخشى سايكولوژ
PEEP، ونتيلاسيون، O2انفيلتراسيون ريوى

يه ياد مايعات، تجويز ديورتيکادم ر اجتناب از مصرف ز
آنتى بيوتيک هاپنومونى

گونيستبرونكواسپاسم آئروسل هاى بتاآ

PEEP = Positive End - expiratory pressure
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توضیح:
1- ابتدا درصد سوختگى را محاسبه مى کنیم:

27% = قدام سینه و شکم )18%( + اندام فوقانى )%9(
2- سپس در فرمول زیر مى گذاریم:

27 × 15(kg( × 4 = 1620 cc  
3- نصف این مایع باید در 8 ساعت اول تجویز شود.

1620 ÷ 2 = 810 cc

کتات است. 4- مایع انتخابی رينگرلا

كودک دچار ســـــوختگى وســـــيع پوســـــت با آب جوش   در مديريت 

بسترى در بیمارستان، تمام موارد زير صحيح است، بجز:
ى]دانشگاه تهران[( کشور )پرانترنى اسفند 93 _ قطب 10 

کنترل درد و اضطراب بیماران الف( 
ب( شروع سریع تغذیه دهانى

کسى ج( استفاده از آنتى بیوتیک سیستمیک پروفیلا
کولوئیدها در بیماران با سوختگى بیش از %30 د( استفاده از 

کودکان مسموميت در 

اتيولوژى و اپیدميولوژی

اتیولوژی �
که  1- لوازم آرايشـــــی، آنالژزيک ها و شوينده ها، شـــــایع ترین موادی هستند 

کودکان بلع مى شوند. توسط 
2- بیشـــــترین مرگ و میر به علت مصـــــرف مُســـــکن ها )آنالژزيک ها(، مواد 

استنشاقی و داروهای ضدسرفه و سرماخوردگی مى باشد.
اپیدمیولوژى �

1- در کودکان زیر 13 ســـــال، مســـــمومیت در پســـــرها و در دوره نوجوانى در 
دخترها شایع تر است.

2- در کودکان زیر 13 سال مسمومیت ها، غیرعمدى و تصادفی است ولى در 
کودکان بالاى 13 سال، عمدى مى باشد.

که با تغییر هوشـــــیاری، تشـــــنج، اختلال � کودکى  یافتههـــــایبالینی: هر 
قلبـــــی _ عروقـــــی يا اختـــــلال متابولیـــــک غیرقابل توجیـــــه مراجعه نمایـــــد باید به 
ح حال و معاينه فیزيکی  مســـــمومیت شک کنیم، مگر خلاف آن ثابت شود. شـــــر
کامل )به ویـــــژه علائم حیاتی( نقش مهمى در تشـــــخیص مســـــمومیت ها دارد 

)جدول 8-7 و 7-9(.
کوما، کودک مســـــموم با یکـــــى از 6 تابلوى زیـــــر مراجعه نمایـــــد: 1-   یـــــک 
2- توکسیسیته، 3- اسیدوز متابولیک، 4- اختلال در ريتم قلب، 5- علائم گوارشی

کوما: کوما برجســـــته ترین تابلوى مسمومیت مى باشد. هر بیمار مبتلا به  �
گیرد. کوما باید از نظر مسمومیت مورد ارزیابی قرار 

zz ،کـــــه موجب کوما مى شـــــوند، عبارتنـــــد از: الکل اتیولوژی: داروهایـــــی 
کلونیدیـــــن،   ،CO باربیتورات هـــــا،  آنتى هیســـــتامین ها،  آنتى کلینرژیک هـــــا، 

ح حال و معاینه بالینی در مسمومیت ها جدول 8-7. یا ته های شر

بوى بد دهان �
سيانيدبادام تلخ

ايزوپروپيل الكل، متانول، پارآلدئيد، ساليسيلاتاستون
اتانولالكل

متيل ساليسيلاتگل هميشه بهار
آرسنيک، تاليوم، ارگانوفسفات ها، سلنيومسير

علائم چشمى �
ناركوتيک ها )به غير از مپريدين، پروپوكسى فن و پنتازوسين(، ميوز )100% امتحانى(

كلونيديـــــن،  ينى،  موســـــكار قارچ هـــــاى  ارگانوفســـــفات ها، 
كلرال هيدرات، باربيتورات ها )ديررس( فنوتيازين ها، 

ياز )100% امتحانى( آمفتامين ها،آنتى هيستامين ها،ضدافسردگى هاى ميدر آتروپين،كوكائين، 
LSD و (PCP) حلقوى، فن سيكليدين

گموس PCP، نيستا كاربامازپيـــــن،  اتانـــــول،  باربيتورات هـــــا،  فنى توئيـــــن، 
كتامين، دكسترومتورفان

ارگانوفسفات هااشک ريزش
متانولپرخونى شبكيه

كسيدكربنكاهش ديد متانول، بوتوليسم، مونوا

علائم پوستى �
هروئين، فن سيكليدين، آمفتامينجاى سوزن

گرم يک ها، بوتوليسمپوست خشک و  آنتى كلينرژ
كوكائينتعريق شديد )ديافورز( ينى، آسپيرين،  ارگانوفسفات ها، قارچ هاى موسكار

تاليوم، آرسنيک، سرب، جيوهآلوپسى
يتم )قرمزى( يک هاار يک، جيوه، سيانيد، آنتى كلينرژ اسيد بور

علائم دهانى �
ياد بزاق ارگانوفسفات ها،ساليسيلات،سوزاننده ها،استريكنين،كتامينترشح ز

يک ها، آنتى هيستامينخشكى دهان آمفتامين، آنتى كلينرژ
سرب، جيوه، آرسنيکخطوط لثه

سوزاننده ها، بوتوليسمديسفاژى

علائم روده اى �
يک هااسهال كلينرژ يک،  ضد ميكروب ها، آرسنيک، آهن، اسيد بور

سرب، ناركوتيک ها )مواد مخدر(، بوتوليسميبوست
سوزاننده ها، آهن، ساليسيلات ها، NSAIDsهماتمز

علائم قلبى �
كى كاردی كوكائين، ضدافســـــردگى هاى حلقوى، تا آتروپيـــــن، آســـــپيرين، 

تئوفيلين
كلونيديـــــن، برادی كاردی مخـــــدر(،  )مـــــواد  ناركوتيک هـــــا  ديژيتـــــال، 

كلسيم بلوكرها ارگانوفسفات ها، بتابلوكرها، 
كوكائين، PCPهيپرتانسيون  ،LSD ،آمفتامين
حلقه اى، هيپوتانسيون سه  ضدافسردگى هاى  باربيتورات ها،  فنوتيازين ها، 

كلسيم بلوكرها آهن، بتابلوكرها، 
علائم تنفسى �

الكل، ناركوتيک ها )مواد مخدر(، باربيتورات هاسركوب تنفس
كسيدكربن، سيانيدافزايش تنفس گليكول، مونوا آمفتامين، اتيلن 

يه هيدروكربن ها، ارگانوفسفات هاادم ر

� CNS علائم
كسى يک ها، ناركوتيکآتا الكل، باربيتورات ها، آنتى كلينرژ

ســـــداتيوها، ناركوتيک ها، باربيتورات ها، الكل، ساليسيلات، كوما
كسيدكربن، ضدافسردگى هاى حلقوی سيانيد، مونوا

كوكائينهيپرپيركسى يک ها، ساليسيلات ها، آمفتامين،  آنتى كلينرژ
ارگانوفسفات ها، تئوفيلينفاسيكولاسيون عضلانى

ضدافسردگى هاى حلقوى، فن سيكليدين، فنوتيازين ها، هالوپريدولريژيديته عضلانى
پاتى محيطى سرب، آرسنيک، جيوه، ارگانوفسفات هانورو

LSD، فن سيكليدين، آمفتامين ها، كوكائين، الكل، آنتى كلينرژيک هاتغيير رفتار
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کاهش دهنده قند خون، ضدافســـــردگى های سه حلقه ای،  ســـــیانید، داروهای 
ســـــرب، لیتیوم، متیـــــل دوپـــــا، نارکوتیک هـــــا، فنوتیازین ها، سالیســـــیلات ها، 

مت هموگلوبینمى و ضدافسردگى های سه حلقه ای
توکسیسیتهمستقیم �
zz بن ها: خـــــوردن هیدروکربن های فرار )مثل نفت(، بیشـــــترین وکر هیدو

احتمال را در ایجاد پنومونی آسپیراســـــیون دارند؛ ولیکن در صورت بلع خطری 
که هیدروکربن های فرار )مثل نفت( را  کودکانى  کند.  ندارند، مگر بیمار استفراغ 
خورده اند، نبايد تحريک به استفراغ شوند و نبايد تحت شستشوی معده )لاواژ( 

گیرند. قرار 
zz مى تواند موجب ديسفاژى، درد :)Caustic( خوردن مواد ســـــوزاننده

اپى گاستر، سوختگی مخاط دهان و تب Low-grade شوند. مواد قلیایی بى مزه 
بوده و موجب نکروز میعانی Full-thickness در مرى يا اوروفارنکس مى شوند. 
که ضایعات  کمتر از مواد قلیایی آسیب رسان هســـــتند. هنگامى  مواد اســـــیدى 
ترمیم مى شـــــوند، تنگـــــی در مرى بوجـــــود مى آید. همچنیـــــن عارضه درازمدت 
خوردن مواد ســـــوزاننده، کارسینوم مرى مى باشـــــد. درمان شامل آنتى بیوتیک 
گر علائم عفونت وجود داشـــــته باشد( و ديلاتاسیون تأخیرى تنگی ها مى باشد  )ا

)2 تا 3 هفته بعد(.
zz ى هـــــاى ســـــکه اى: خوردن باطرى هاى ســـــکه اى مى تواند بلع باطر

موجب آسیب هاى مخاطى سوزاننده شود. باطرى هایی که در مرى گیر مى کنند 
ج  چون مى توانند سبب سوختگى و اروزیون شوند حتماً باید با آندوسکوپى خار

شوند )100% امتحانی(.
اســـــیدوزمتابولیک: کـــــودکان مســـــموم ممکن اســـــت دچار اســـــیدوز  �

کى  گر Osmolar Gap وجود داشته باشد حا گپ بالا شوند. ا متابولیک با آنیون 
گلیکول مى باشد. از مسمومیت با متانول و اتیلن 

zz ،علص: مســـــمومیت ها و عواملى که موجب اســـــیدوز متابولیک مى شوند
عبارتند از:

1- متانول و متفورمین
2- اورمى

3- کتواسیدوز دیابتى
4- پارآلدئید و فنفورمین

5- ایزونیازید و آهن
کسیدکربن کتیک ناشى از مسمومیت با سیانید و منوا 6- اسیدوز لا

گرسنگى و تشنج 7- سالیسیلات ها، 
کودکان  � اختلالاتریتـــــمقلب: از تظاهـــــرات مهم مســـــمومیت ها در 

مى باشد.
و  فنوتیازین هـــــا  بـــــا  مســـــمومیت  در   QT-Interval شـــــدن  طولانـــــى   -1

آنتی هیستامین ها دیده مى شود.
کمپلکـــــس QRS پهن در مســـــمومیت با ضدافســـــردگی هاى حلقوى و   -2

کینیدین مشاهده مى گردد.
کی کاردی سینوســـــی در بســـــیارى از مســـــمومیت ها  که تا 3- بـــــه دلیل آن 
دیده مى شـــــود، مفید نبوده ولى برادی کاردی سینوســـــی احتمال مسمومیت با 

ح مى نماید. کلینرژيک يا بتابلوکرها را مطر ديگوکسین، سیانید، داروهاى 
zz :که موجب آريتمـــــی قلبی مى شـــــوند، عبارتند از اتیولوژی: داروهایـــــی 

کلرال هیدرات،  آمفتامین، آرســـــنیک، Co، آنتی کلینرژيک ها، آنتی هیســـــتامین ها، 
کوکائین، ســـــیانید، دیژيتال، فرئـــــون، فنوتیازین، فیزوســـــتیگمین، پروپرانولول، 

کینیدین، تئوفیلین، ضد افسردگی هاى حلقوى و آنتی آريتمی ها. کینین، 
تشنج: مســـــمومیت یک علت غیرشـــــایع بـــــرای تشـــــنج های بدون تب  �

مى باشد. تشنج ناشى از مســـــمومیت، مرگبار بوده و نیاز به درمان های تهاجمی 
دارد.
که ســـــبب تشـــــنج مى شـــــوند، عبارتنـــــد از: کافور،  � اتیولوژی: داروهایی 

کاربامازپین، آمینوفیلین، ضد افســـــردگی هاى حلقوى،  کوکائین،  Co، ســـــیانید، 

آمفتامین، آنتی کلینرژيک ها، سرب و لیتیوم، ارگانوفسفرها، فنول، پروپرکسىفن، 
فنوتیازین ها، سالیسیلات ها، استريکنین

گوارشى مسمومیت عبارتند از: تهوع، استفراغ،  � گوارشی: علائم  علائم
کرامپ شکمی اسهال و 

جدول 9-7. سندرم های توکسیک )100% امتحانی(

تظاهراتدارو

كبد )72 تا 96 ساعت(استامينوفن � تهوع، استفراغ، رنگ پريدگى، يرقان تأخيرى و نارسايی 

كوكائين و سمپاتوميمتيک ها � ياز، تعريق شديد، رفتار تهاجمى و Piloerection )سيخ شدن موها(آمفتامين،  كى كاردی، هيپرتانسيون، هيپرترمى، سايكوز و پارانويا، تشنج، ميدر تا

ياز، احتباس ادرارآنتى كلينرژيک ها � كى كاردی، ميدر مانيا، دليريوم، تب، پوست خشک و قرمز، دهان خشک، تا

� (CO) كسيدكربن كوما، درگيری ساير سيستم هامنوا سردرد، سرگيجه، 
كوما، تشنج، هيپرپنه، بوى بادام تلخسيانيد �

گليکول )ضديخ( � كلسيم در ادراراتيلن  گزالات  كريستال هاى ا يتى، هيپوكلسمى، دفع  اسيدوز متابوليک، هيپراسمولار

كبدى، لكوسيتوز آهن � ک در KUB، تنگى ديررس روده، عفونت با يرسينيا، نارسايی  استفراغ )خونى(، اسهال، هيپوتانسيون، قرص هاى راديواُپا
و هيپرگليسمى

كوما، ضعف تنفسى، هيپوتانسيون، مردمک هاى Pinpoint، برادی كاردىناركوتيک ها )مخدرها( �

ميوز، افزايش بزاق، بی اختياری ادرار و مدفوع، تعريق شـــــديد، اشـــــک ريزش، برونكواسپاسم )برونكوره(، فاسيكولاسيون و ضعف عضلانى، كلينرژيک ها )ارگانوفسفات ها، نيکوتين( �
يه كنفوزيون، برادی كاردی، ادم ر كوما،  استفراغ، 

كوما، استفراغ، تعريق شديد، آلكالوز )زودرس( و اسيدوز )ديررس(ساليسيلات ها � كى پنه، تب، لتارژى،   تا

� )TCA( ايست قلبى، شوکضدافسردگى هاى سه حلقه اى ،)QT-Interval يتمى )طولانى شدن ياز، QRS پهن، آر كوما، تشنج، هيپررفلكسى، ميدر
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مطالعات آزمایشگاهى

1- سنجش هاى اختصاصى مواد توکسیک و داروها
گلوکز گازهاى خون شریانى، الکترولیت ها، اسمول ها و  2- اندازه گیری 

Osmolar gap یا Anion gap 3- محاسبه
ECG -4

5- آزمایش ادرار
لیدى   12  ECG باید یک  کودک مسموم  تمام   در 

گرفته شود.

درمان

کافى را  � درمانهایحمایتی: ابتدا باید سریعاً راه هوایى را تمیز و تنفس 
گر سطح هوشیارى کاهش یافته  برقرار نمود و به گردش خون رســـــیدگى نمود. ا
 ،(1gr/Kg/IV) اســـــت و به یک ماده توکســـــیک مشکوک هســـــتیم، باید گلوکز

گردد. کسیژن 100%، و نالوکسان تجویز  ا
�  ،GI ک ســـــازى دســـــتگاه گوارش: هدف از پا کســـــازىدســـــتگاه پا

جلوگیرى از جذب مواد توکسیک مى باشد. هنوز در مورد اینکه چه روشى مؤثرتر 
کادمى سم شناسى بالینى آمریکا  و بی خطرتر اســـــت، اختلاف نظر وجود دارد. آ

اخیراً به نتایج زیر رسیده است:

ک، نباید به صورت روتین به تمام بیماران مسموم تجویز  1- شـــــربت ایپکا
گردد زیر داراى عوارضى مى باشد و شواهدى مبنى بر اینکه Outcome بیماران 

را بهبود مى بخشد وجود ندارد.
2- لاواژ معده نباید به صورت روتین در Management بیماران مسموم به 

کار رود زیرا داراى عوارض بالقوه بوده و تأثیر ندارد.
گر در عرض يک ســـــاعت پس از مصرف  Single dose -3 شـــــارکول فعال ا
کار رود، جذب دارو را کاهش داده البته هنوز دیده نشده که این  دارو یا ســـــم به 
درمان Outcome را بهبود بخشد. بنابراین باید به صورت انتخابى در بیماران 

تجویز شود.
 4- شـــــارکول در برابـــــر مـــــواد ســـــوزاننده، هیدروکربن هـــــا، فلزات ســـــنگین

گلیکول ها و ترکیبـــــات محلول در آب،  )آرســـــنیک، ســـــرب، جیوه، آهن، لیتیوم(، 
بی تأثیر است.

5- تجویز مواد مسهل مانند سوربیتول یا سیترات منیزیم به تنهایی نقشى 
در درمان بیماران مســـــموم ندارد. استفاده از مســـــهل ها به همراه شارکول فعال 

توصیه نمی گردد.

جدول 10-7. تست های غربالگری برای تشخیص مسمومیت ها

هيپوگليسمى �
اتانول

يد ايزونياز
انسولين

پروپرانولول
كاهش دهنده قند خون )هيپوگليسميک( كى  داروهاى خورا

هيپرگليسمى �
ساليسيلات

يد ايزونياز
آهن

فنوتيازين ها
داروهاى سمپاتوميمتيک

هيپوكلسمى �
گزالات ا

گليكول اتيلن 
فلورايد

ک در KUB )100% امتحانى( � پا
ُ
راديوا

كلسيم كربنات  كلرال هيدرات، 
ى، آرسنيک، ليتيوم، بيسموت( فلزات سنگين )سرب، باريوم، رو

آهن )شکل 7-9(
فنوتيازين ها

كلريد پتاسيم  ،Play-Doh
قرص هاى روكش دار روده اى

كه براى پركردن دندان استفاده مى شود )آمالگام( موادى 

وهايى که سنجش سطح خونی آنها برای پیشگیری جدول 11-7. داو
ووی می باشد. از عوارض توکسیک و مسمومیت ضر

آنتى بیوتيک ها �
يدها )جنتامايسين، توبرامايسين، آميكاسين( آمينوگليكوز

كلرامفنيكل
وانكومايسين

مهاركننده دستگاه ايمنى �
متوتركسات

سيكلوسپورين
كاهش دهنده تب � داروهاى 

استامينوفن
ساليسيلات

ساير داروها �
ديگوكسين

ليتيوم
تئوفيلين

داروهاى ضد تشنج
(SSRI) داروهاى

شکص 9-7. قرص هاى راديواپاک در KUB بيمار مبتلا به مسموميت آهن
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گلیکول (GoLYTELY) به  6- جهت شستشـــــوى تمام روده1 از پلی اتیلن 
کارایی این ماده جهت درمان  عنوان مســـــهل غیرقابل جذب استفاده مى شود. 
مســـــمومیت ناشـــــى از داروهاى Sustained-release یا داراى پوشش روده اى 
کامل روده  کاربرد روتین شستشوى   ،AACT کادمى گردیده اســـــت. آ مشاهده 
گر چه این شـــــیوه به عنوان یک درمـــــان انتخابی براى  را توصیـــــه نمى نماید؛ ا
مسمومیت هاى ناشى از خوردن آهن، سرب، روى يا بسته هاى داروهاى قاچاق 

گرفته شده است. در نظر 
افزایشدفع �

که  1- دوزهاى متعدد شـــــارکول فعـــــال تنها باید در بیمارانى تجویز شـــــوند 
کینیـــــن يا تئوفیلین  کشـــــنده اى از کاربامازپین، داپســـــون، فنوباربیتال،  مقادیر 

کرده اند. مصرف 
2- در مسمومیت با سالیسیلات ها یا متوتروکسات، قلیایى کردن ادرار مفید مى باشد.

گلیکول، سالیسیلات ها، برومید،  3- ديالیز در مســـــمومیت با متانول، اتیلن 
لیتیوم و تئوفیلین مؤثر است.

آنتى دوت ها )پادزهرها(

آنتى دوت های مســـــمومیت هاى مهم بســـــیار مورد توجه سئوالات اطفال 
بوده و به ویژه توجه به آنتى دوت های زیر:

1- آنتى دوت مسمومیت با استامینوفن، N - استیل سیستئین است.
2- آنتى دوت مسمومیت با بنزودیازپین ها، فلومازنیل است.

3- آنتى دوت مسمومیت با ارگانوفسفرها، آتروپین و پرالیدوکسیم است.
4- آنتى دوت مسمومیت با آهن، دفروکسامین است.

5- آنتى دوت ضدافسردگى سه حلقه اى، بى کربنات سدیم مى باشد. 
6- آنتى دوت نیتریت ها / مت هموگلوبینمى، متیلن بلو مى باشد.

کسیژن است. کسیدکربن، ا 7- آنتى دوت مونوا
گون مى باشد. 8- آنتى دوت بتابلوکرها، گلوکا

9- آنتى دوت سرب، BAL  ،2 EDTA 3 و Succimer 4 مى باشد.
10- آنتى دوت اوپیات ها، نالوکسان است.

 شـــــيرخوار 10 ماهـــــه ای متعاقب خـــــوردن تعداد نامشـــــخصى قرص 

بـــــه اورژانس آورده شـــــده اســـــت. در معاينه، ميدريـــــاز و مخاط خشـــــک دارد. 
كيـــــکاردی بطنى و QRS=120msec دارد. بهترين  BP=100/60 و در ECG ، تا

كداميک از موارد زير است؟ درمان 
)ارتقاء اطفال تیر 98_ سئوال مشترک تمام قطب ها(

ب( فلومازنیل الف( آتروپین 
د( دفروکسامین ج( بی کربنات سدیم 

كرده  كاهش سطح هوشياری به اورژانس مراجعه   كودک 8 ســـــاله با 

اســـــت. در معاينه، مردمک ها ميوتيک هســـــتند. تعريق فراوان، اشـــــک ريزش و 
گفتـــــه والدين ادرار و مدفوع وی  افزايش بزاق دهان دارد. برادی كارد اســـــت و به 

1- Whole bowel irrigation
2- Edetate calcium [EDTA]
3- British anti lewisite [BAL]
4- Succimer (2,3- Dimercaptosuccinc [DMSA]

كداميک از داروهای زير را جهت اين بیمار تجويز مى كنيد؟ بى اختيار است. 
کرمان[( کشوری ]دانشگاه  )پرانترنى اسفند 93_ قطب 8 

ب( آتروپین الف( نالوکسان 
د( بی کربنات سدیم ج( فلومازنیل 

کودکان بى دردى در 

کودکان معمـــــولًا در هنگام انجـــــام جراحى یا پروســـــه هاى تهاجمى نظیر 
اینتوباسیون نیاز به بی دردى و سداسیون دارند.

کودکان شایع ترین  � بىدردیجهتاینتوباسیون: جهت اینتوباسیون 
که مورد اســـــتفاده قرار مى گیرد، ترکیبى از یـــــک بنزوديازپین طولانی اثر  ترکیبى 
و یک اپیوئید مى باشـــــد. باید از سدیشـــــن بیش از حد اجتناب نمود. همچنین 
مصرف طولانى مدت بنزودیازپین هـــــا و اوپیوئیدها در بیمار، تحمل )تولرانس( 

گردند. ایجاد مى کند. بنابراین باید در حداقل مقدار ممکن تجویز 
گونیســــــــــت  آ یک   Dexmedetomidine  داروی 

کنون بیشــــــــــتر جهت سدیشن از آن  که هم ا اختصاصى رســــــــــپتور α2 اســــــــــت 
که موجب دپرسیون تنفسى نمى شود. از این دارو جهت  استفاده مى شود چرا 

اینتوباسیون استفاده مى شود.
2- جهت انجام پروســـــه هاى مینور مى توان از بى حس کننده هاى موضعی 
کـــــرد؛ لیدوکائین باید به صـــــورت زیرجلدى يا داخل  مانند لیدوکائین اســـــتفاده 
که با  کرم حاوى لیدوکائین و پريلوکائین است  درمی تزریق شـــــود. EMLA یک 
کمترى دارد ولى بسیارى از  وجود آنکه نســـــبت به لیدوکائین داخل درمى تأثیر 

بیماران، آن را ترجیح مى دهند.
کودکان از بى حســـــی  � جراحی: برای بی حســـــى در طى عمل جراحى در 

کمک مورفین و Bupivacaine استفاده مى شود. اپیدورال به 

که یادم باشد 

کافـــــى، تجویز بولوس  1- بهتریـــــن اقـــــدام اولیه براى خون رســـــانى نا
مايعات مى باشد. مایعات کريســـــتالوئید ایزوتونیک )نرمال سالین و محلول 
کتات( مایعات انتخابی مى باشـــــند. بایـــــد ml/kg 20-10 مایع را به  رينگرلا
گر با یک بار تجویز بولوس مایع، وضعیت بیمار  کرد. ا صورت بولوس تجویز 
گردد.  Stable کرد تا وضعیت بیمار Stable نشود، باید تجویز مایع را تکرار 

2- ماســـــاژ قلبـــــی (Chest Compressions) اولیـــــن قـــــدم در احیاء 
کودکان مى باشد و نه برقراری راه هوایی و تنفس

3- ماســـــاژ قلبى هنگامى آغاز مى گردد که نبض ها قابل لمس نبوده یا 
کمتر از 60 ضربه در دقیقه باشد. ضربان قلب 

4- مانور Head tilt-chin lift، باید جهت باز کردن راه هوایی در کودکانى 
کودکان داراى  کار رود. در  گردن ندارند، به   که نشـــــانه اى از تروما به ســـــر و 

گردن، باید از مانور Jaw thrust استفاده شود. نشانه های تروما به سر و 
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5- انـــــدازه صحیح لوله را مى توان براســـــاس اندازه گیـــــری بند میانی 
انگشت پنجم یا استفاده از فرمول زیر به دست آورد )100%امتحانى(:

4+ سن بیمار برحسب سال
4

6- هیپوکسمی، مسیر مشترک نهایی در ايست قلبی - تنفسی اطفال 
 CPR کسیژن 100% باید با سرعت 10-8 تنفس در دقیقه در طى است؛ لذا ا
که ريتمی قلبی با قدرت پرفیوژن  یا 20-12 تنفس در دقیقه بـــــراى بیماری 

دارد، به بیمار داده شود.
7- حجم جارى (Tidal volume) باید به گونه اى باشـــــد که قفســـــه 
که بیمار هیپرونتیله نشود. کافى بالا بیاید. باید دقت شود  سینه به اندازه 

8- اپى نفرین، سنگ بناى درمان دارویی CPR مى باشد.
کـــــودکان تجویز   CPR 9- بى کربنـــــات ســـــدیم به صـــــورت روتین در
نمى گردد و فقط در ایســـــت قلبى _ ریوى ناشى از هیپرکالمی اندیکاسیون 

دارد.
کی کاردی بطنی بدون نبض  که فیبريلاســـــیون بطنی یا تا 10- هنگامى 

ایجاد شود، استفاده از دفیبريلاتور الکتريکی اندیکاسیون پیدا مى کند.
کودکان عبارتند از: 11- معیارهای تشخیصى ARDS در 

الف( شروع علائم در طى 7 روز از آسیب ریوی
ب( نارسایی تنفسى به علت نارســـــایى قلبی یا افزايش حجم مایع 

نباشد.
CXR ج( انفیلتراسیون های جديد در

کسیژناسیون د( اختلال در ا
کودکان، هیپوولمی حاد مى باشد. 12- شایعترین علت شوک در 

کودکان، شوک سپتیک است. 13- شایعترین علت شوک توزیعى در 
14- شـــــوک قبل از انجام مطالعات آزمایشگاهى، نیاز به احیاء سریع 

دارد.
که تروما به قفسه سینه یا شکم دارند یا علائم ریوى  15- در بیمارانى 

یا شکمى دارند، CT-Scan اندیکاسیون دارد.
16- بیشـــــتر تروماهای بلانت شـــــکم بـــــه صورت غیرجراحـــــی درمان 

گرفته شود. مى شوند و باید بیمار 12 ساعت زیر نظر 
17- اندیکاسیون های جراحی در ترومای شکم، عبارتند از:

Unstable الف( علائم حیاتى
ب( وجود علائم تحریک پریتوئن یا تغییر رنگ دیواره شکم

که در اطفال دچار تروما مى شود، طحال  18- شایع ترین عضو شکمى 
مى باشد. علامت Kehr مثبت )فشار بر ربع فوقانى چپ شکم موجب درد 
گـــــم بوده و در اثر پارگی طحال  شانه چپ مى شـــــود( به علت تحريک ديافرا

روى مى دهد؛ این نشانه شدیداً به نفع آسیب طحال مى باشد.
کسى  19- پس از اسپلنکتومى در طول زندگى بیمار باید به طور پروفیلا
کســـــن هاى هموفیلوس آنفلوانزا و پنوموکوک  پنی سیلین مصرف نماید و وا

کم شود. کند تا خطر سپسیس کشنده  دریافت 
گهى غرق شدگى را بد مى کنند، عبارتند از: که پیش آ 20- عواملى 

• ادامه CPR در بیمارستان
کمتر • GCS برابر  با 5 يا 

(Fixed and dilated) گشاد و ثابت • مردمک 
• تشنج

کوما به مدت بیشتر از 72 ساعت  •

که دچار ســـــوختگى شدید شده اند، مایع درمانى اولیه  21- در اطفالى 
کتات و به صورت تجویز بولوس و  به میـــــزان ml/kg 20 از محلول رينگرلا

سریع مى باشد.
22- میزان مایع مورد نیاز برای 24 ســـــاعت در سوختگى از رابطه زیر 

به دست مى آید:

ml 4 × وزن × درصد سوختگى

23- سوختگى شـــــدید موجب ایجاد وضعیت هیپرمتابولیک در بدن 
مى شود.

کودک مسموم با یکى از 6 تابلوی زیر مراجعه مى کند: کوما،  24- یک 
گوارشی توکسیسیته، اسیدوز متابولیک، اختلال در ريتم قلب و علائم 

25- خـــــوردن هیدروکربن های فـــــرار )مثل نفت( ریســـــک پنومونی 
آسپیراســـــیون را بالا مى برد. این بیماران نباید تحريک به استفراغ شوند و 

گیرند. نباید تحت شستشوی معده )لاواژ( قرار 
کوما، ســـــرکوب تنفســـــى، برادیکاردی و   ،Pinpoint 26- مردمـــــک
هیپوتانسیون از علائم مسمومیت با نارکوتیک ها مى باشند. آنتى دوت آنها 

نالوکسان است.
ع و ادرار،  27- میوز، افزایش بزاق، تعریق شـــــدید، بی اختیاری مدفو
برونکواسپاسم، فاسیکولاســـــیون و ضعف عضلانى از علائم مسمومیت با 
ارگانوفسفرها هستند. آنتى دوت مســـــمومیت با ارگانوفسفرها، آتروپین و 

پرالیدوکسیم مى باشد.
28- کمپلکس QRS پهن، طولانى شـــــدن QT-Interval و آریتمى 
کتریستیک مســـــمومیت با ضدافسردگی های سه حلقه ای  کارا از تظاهرات 

هستند. بى کربنات سدیم، آنتى دوت این مسمومیت ها مى باشد.
29- مصـــــرف اپیوئیدهـــــا و بنزوديازپین هـــــا در طولانى مدت ســـــبب 

تولرانس )تحمل( مى گردد.
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درصد سؤالات فصل 8 در 20 سال اخیر: %0/96 �

که بیشترین سؤالات را به خود اختصاص داده اند )به ترتیب(: � مباحثی 

كلاينفلتر و ترنر، 4- سندرم X شکننده، 5- سندرم مارفان 1-_ سندرم داون، 2- تريزومى 13 و 18 )جدول 5-8(، 3- سندرم 

آنالیز آماری سؤالات فصل 8

8 بیماری های ژنتیک

)AD( بیماری های اتوزومال غالب

كفايت  كپى از ژن حامل موتاسيون براى ايجاد بيمارى  كه يک  در صورتى 
ع  كروموزوم هاى جنســـــى نباشـــــد، به اين نو كند و همچنيـــــن اين ژن بر روى 
گفته مى شـــــود. در بيماری های اتوزومال غالب،   )AD( توارث، اتوزومال غالب

كودک مبتلا به همان اختلال داشته باشد. يک والد مبتلا مى تواند يک يا چند 
كه در يکى از ژن ها موتاسيون دارد )كپى ديگر طبيعى است(، به  1- والدى 

احتمال 50% شانس انتقال ژن و بيمارى ناشى از آن را به بچه هاى خود دارد.
2- داشـــــتن يک ژن طبيعى )Working gene( و يک ژن موتاسيون يافته 
كه موجب بيمارى مى شود )Non working gene(، حالت هتروزيگوت خوانده 

مى شود.
3- در صورتى كه هر دو كپى يا آلل مشابه باشند، هموزيگوت گفته مى شود.

كه  كودكـــــى روى مى دهد  گاهـــــى در  4- بيماری هـــــای اتوزومـــــال غالـــــب 
 والدينـــــش مبتلا بـــــه آنهـــــا نيســـــتند و علـــــت آن موتاســـــیون خود بـــــه خودى 
)Spontaneous mutation( مى باشد. اين موتاسيون ها در برخى موارد با سن 

بالاى پدر )بیشتر از 35 سال( ارتباط دارند.

 در یک بيمارى ارثى در هر حاملگى شـــــانس 50% براى بروز بيمارى 

وجود دارد. جنس پسر و دختر به یک نسبت شانس ابتلا دارند و افراد غيرمبتلا، 
كدام است؟ بيمارى را منتقل نمى كنند. به نظر شما نحوه توارث اين بيمارى 

گيلان و مازندران[( ى ]دانشگاه  كشور )پرانترنى اسفند 93 - قطب 1 
ب( اتوزوم غالب الف( اتوزوم مغلوب 
X د( وابسته به ج( پسودو اتوزوم غالب 

پاسخ: ب
 

ومال غالب جدول 1-8. قوانین توارث اتوز

صفتدرتمامنسل هاتظاهرمییابد.
کودکانیکوالدمبتلابهاحتمال1از2مبتلامیشوند. کداماز هر

پسرهاودخترهابهیکنسبتمبتلامیگردند.
انتقالازشخصمذکربهمذکرروىمیدهد.

عبارتازموتاســـــيوندرژنهايىهستندکهپروتئينهاىتنظيمکنندهیا صفت هامعمولًا
کدگذارىمینمایند)کلاژن(. ساختارىرا

شکل 1-8. شجرهنامهاىكهاشخاصمبتلاوحاملرانشانمیدهد.
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مثال هايى از بیماری های اتوزومال غالب

)ACH( كندروپلازى آ

كندروپلازى )ACH( يک بیمارى اتوزومال غالب بوده  � اپيدميولوژى: آ
و شايع ترين ديســـــپلازى اسکلتى در انسان است. آبنورمالیتی هاى استخوانی در 
کروســـــفالی، پهن و صاف شدن وسط صورت  كندروپلازى باعث کوتاهی قد، ما آ

کوتاهی ريشه اندام ها1 مى شوند. همراه با پیشانی برجسته و 
كندروپلازى موتاسيون در ژن FGFR3 مى باشد. � اتيولوژى: اتيولوژى آ

فیبروبلاست  کتور رشد  فا تیپ 3  گیرنده  از:  است   FGFR3 2 عبارت 

)شکل 8-4(
فيزيوپاتولوژى: اختلال در اســـــتخوان مشتق شـــــده از غضروف موجب  �

كندروپلازى مى شود. آ
عبارتنـــــد  � كندروپـــــلازى  آ بالينـــــى  بالينى: يافته هـــــای  یافته هـــــای 

 از: 1- هيدروســـــفالى و آپنـــــه مركـــــزى در اثـــــر باريـــــک شـــــدن فورامـــــن مگنوم 
كمانى شدن  گرفتن Brain stem؛ 2-  )Foramen magnum( و تحت فشار قرار 

ســـــاق پا )Bow leg( در اواخر كودكى در اثر رشـــــد نابرابـــــر تيبيا و فيبولا؛ 3- روى 
كاهش شنوايى ثانويه به اختلال  هم قرار نگرفتن )Malocclusion( دندان ها و 
كوتاهى  كودكى؛ 4- عوارض سايکولوژيک  فانکشن گوش ميانى در اواخر دوران 
گرفتن ريشه اعصاب  كودكى و نوجوانى؛ 5- تحت فشار قرار  كودک در اواخر  قد 

و عصب سياتيک در بزرگسالان؛ 6- آپنه انسدادى.
كندروپلازى عمر طبیعی و هوش نرمال دارند.  مبتلايان به آ

کتريستیک  � کارا كندروپلازى بر پايه علایم بالینی و يافته های  تشخيص: آ
کتريســـــتیک رادیوگرافی،  کارا ح مى گـــــردد. ابنورمالیتی هـــــاى  رادیولوژيک مطـــــر
اثبات كننده تشـــــخيص مى باشـــــند. تشـــــخيص پرىناتال )قبل از تولد( توسط 
كه از آمنیوسنتز يا  آزمايش مولکولی صورت مى گيرد و در آن از سلول هاى جنینی 

کوریونی به دست آمده اند، استفاده مى شود. نمونه گیرى از پرزهاى 

كندروپلازى صحيح است به جزء؟  تمام جملات زير در مورد آ

)امتحان پايان ترم دانشجويان پزشکى دانشگاه تهران - تير 87(
الف( شايع ترين ديسپلازى اسکلتى در انسان است.

ب( موتاسيون در ژن FGFR3 عامل آن است.
كندروپلازى طبيعى مى باشد ج( هوش مبتلايان به آ

ع Mesomelic است. كوتاهى اندام ها از نو د( 
پاسخ: د

كوتاهى در ريشه اندام ها )Rhizomelic( است. كندروپلازى  توضیح: در آ

)NF1( 1 نوروفیبروماتوز نوع

ع 1 يکى از شـــــايع ترين  � اپيدميولـــــوژى و اتيولوژى: نوروفيبروماتـــــوز نو
كه  اختلالات اتوزومال غالب مى باشد. علت آن موتاسیون در ژن NF1 مى باشد 

كد مى كند )شکل 8-5(. پروتئين نوروفيبرومين را 
یافته هـــــای بالينى: گر چـــــه نفوذ NF1 100% مى باشـــــد، اما بيان ژن آن  �

1- Rhizomelic shortening of the limbs
2- FGGR3 = Fibroblast growth factor receptor type 3

بسيار متغير مى باشد. علائم اين بيمارى عبارتند از: 1( لکه هاى شیر - قهوه اى، 
گزيـــــلا و اينگوينال؛ 2( ندول هـــــاى Lisch )هامارتوم هاى پيگمانته  کک و مک آ
كه با  Slit-Lamp ديده مى شـــــود(، 3( نوروفیبروم ها )تومورهاى ســـــلول  عنبيه 

شوان(. 
تومورهاى  مانند  دارند،  شديدترى  علائم  بيماران  اين  از   %10-20 

مغزى )گلیوم هاى اپتیک، آستروسیتوم ها(، افزايش فشارخون، درگیرى اسکلتی 
کرانیوفاشیال. کاذب تیبیا( و دفورمیتی  )اسکولیوز، آرتروز 

تشخيص: تشخيص غالباً با توجه به کرايترياى بالینی داده مى شود اما  �
تست هاى تشخیصی مولکولی نيز براى موارد خاص وجود دارند.

ومالغالبرانشان شـــــکل 2-8. شـــــجرهنامهاىكهكاهشنفوذیکاختلالاتوز
ىنيز رگمادر میدهد.Proband)بافلشمشـــــخصشده(مبتلامیباشد.پدربز
مبتلااســـــت.مادرشـــــخصProbandرامیتوانحاملژندانست،گرچهامكان

ىداشتهباشد. بيمار داردتنهاعلایممختصرىاز

وممغلوب  شکل 3-8. شجرهنامهتوارثاتوز
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 سندرم مارفان

اتيولوژى: موتاســـــيون در ژن FBN1 عامل 25% موارد ســـــندرم مارفان  �
مى باشد.
گرفتار مى كند: � تظاهرات بالينى: علائم بالينى بيشتر 3 دستگاه زير را 

الف( دستگاه اسکلتی: يافته های عضلانى اسکلتى عبارتند از:
کتیلی )انگشـــــتان  کنودا Dolichostenomelia -1 )قـــــد بلنـــــد و لاغر(؛ 2- آرا
عنکبوتی شکل دست و پا(؛ 3- آنومالی های استرنوم )سینه فرورفته يا برجسته(؛ 

کف پاى صاف؛ 6- شلی مفاصل. 4- اسکولیوز؛ 5- 
ب( چشم: يافته های چشمى عبارتند از : 1( میوپى شديد که می تواند باعث 
که  کننده لنز  دژنرسانس ويتره و رتین شـــــود؛ 2( غیرطبیعی بودن لیگامان آویزان 

کت. کاتارا می تواند باعث دررفتگی عدسی شود؛ 3( 

 ج( دســـــتگاه قلبـــــی عروقـــــی: يافته های قلبـــــى عبارتند از: 1( ديلاتاســـــیون 
که منجر به ديسکسیون آئورت  پیشـــــرونده ريشـــــه آئورت 2( نارســـــایى آئورتی 

می شود، يک عارضه شایع مارفان می باشد )شکل 8-6(.
کتازى سخت  ا از:  بالينى ســــــــــندرم مارفان عبارتند   ساير تظاهرات 

شامهSeptation ،1 غیرطبیعی ریوى2 و استريا.
گونيست رســـــپتور آنژيوتانسين II مى شود  � كه يک آنتا درمان: لوزارتان 

كاهش داده و از ايجاد آنوريسم در سندرم مارفان جلوگيرى  مى تواند TGF-β را 
نمايد.

كدام بيمارى با بيماری های دیگر متفاوت است؟  نحوه انتقال 

ى ]دانشگاه اهواز[]( كشور )پرانترنى اسفند 93 - قطب 4 
ب( مارفان كندروپلازى  الف( آ

د( دوشن ج( نوروفيبروماتوز 
پاسخ: د

توضیح: ديســـــتروفی دوشـــــن يک بيمارى وابســـــته به جنس )X( مغلوب 
است.

1- Pectus exavatum
2- Pecturs carinatum

ى وپلاز شکل 4-8. آكندر

ى بيمـــــار ىدر یـــــلار شـــــکل 5-8. پچهـــــاىCafe-au-laitوكکومکهـــــاىآگز
نوع1 وماتوز وفيبر نور

ومال غالب جدول 2-8. کیتاژ اا اتوز

کندروپلازى آ
نيگریکانس کانتوز کروزنبههمراهآ سندرم

کرانيوسيتوزغيرسندرمی
Thanatophoricدیسپلازى

1 نوروفيبروماتوز
2 نوروفيبروماتوز

دیستروفیميوتونيک
سندرممارفان

بيمارىهانتينگتون
ادمآنژيونوروتيکارثی

جدول 3-8. یا مه اا بالینی سندرم مار ان

دیلاتاسيونریشهآئورتیادیسکسيونریشهآئورت
دررفتگیعدسی

)Pectus carinatum(سينهبرجسته
سينهفرورفته)Pectus Excavatum( یاآسيمترىقفسهسينه

)Pes planus(کفپاىصاف
)Hindfoot deformity(دفورميتیعقبپا

سابقهپنوموتوراکس
)Dural Ectasia(کتازىسختشامه ا

)Protrusio acetablui(بيرونزدگیاستابولوم
کاهشنسبتUS/LS وافزایشنسبتبازوبهقدولیبدوناسکليوز

کولومبار تورا کيفوز یا اسکليوز
کاهشاکستانسيونآرنج

علائمصورتی:دوليکوسفالی1،انوفتالموس،شيارهاىپلکیروبهپايين،هيپوپلازىمالار،
رتروگناتی2

1-  Dolicocephalyسردراز=
عقبتربودنمنديبول=Retrognathia -2
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)AR( بیماری های اتوزومال مغلوب

كپـــــى يک جفت ژن واقع  بيماری هـــــای AR وقتى بـــــروز مىيابند كه هر دو 
كودكان مبتلا  كروموزومهاى غيرجنسى، موتاســـــيون يافته باشند. غالباً  برروى 
کپى از  كدام از والديـــــن آنها حامل يک  از والدین غیرمبتلا متولد مى شـــــوند و هر 

موتاسيون مى باشند.
كه هر دوى والدين داراى اين موتاسيون )هتروزيگوت(   در صورتى 

كدام از بچه هاى آنها به احتمال 25% مبتلا مى گردند. باشند، هر 
 بیمارى ســــــــــیکل ســــــــــل، Tay-Sachs، هیپرپلازى مادرزادى آدرنال 

کسی فريدريش  کیستیک، آتا کتون اورى، فیبروز  )کمبود 21 هیدروکسیلاز(، فنیل 
گوشه نمونه هايى از بيماری های اتوزوم مغلوب هستند. و بیمارى 

گزینه ها متفاوت است؟ كدام بيمارى با دیگر   نحوه توارث 

ى]دانشگاه اهواز[( كشور )پرانترنى شهريور 93 - قطب 4 
Fragile X )ب  Cystic Fibrosis )الف

Congential Adrenal Hyperpla- د(   Phenylketonuria  ج(
sia

پاسخ: ب

كه به  كپـــــى از ژن بيمارى را  كداميک  كه پدر و مادر هر   در شـــــرایطى 

روش اتوزوم مغلوب به ارث مى رسد، داشته باشند؛ شانس ابتلا فرزندان آنها به 
اين بيمارى چند درصد مى باشد؟

ى]دانشگاه تبريز[( كشور )پرانترنى اسفند 93 - قطب 2 
ب( 50 الف( 25 
د( 100 ج( 75 

پاسخ: الف

 توارث وابسته به X مغلوب

كه  ع مغلوب بوده و مردان  كروموزوم X از نو بيشتر بيماری های وابسته به 
كروموزوم X(، دچار اين بيمارى ها  كروموزوم X دارند بيش از زنان )با دو  يـــــک 

مى شوند.
كدام از پسرهاى متولد شده از زنان حامل يک صفت مغلوب وابسته  1- هر 
كدام از دخترهاى  به X به احتمال 50% اين صفت را به ارث مى برند، ولى هيچ 
اين زنان مبتلا نخواهند شد )دختران به احتمال 50% حامل صفت مى شوند(.

2- پدر مبتلا، موتاســـــيون را به همه دخترها منتقل مى نمايد و اين دخترها 
حامل خواهند شد ولى پسرها به علت دريافت كروموزوم Y از پدر مبتلا نمى شوند 

)انتقال از پدر به پسر امکان پذیر نیست(.
 ،Rett ســــــــــندرم   ،COPD کمبــــــــــود  شــــــــــکننده،   X  ســــــــــندرم 

آدرنولکوديســــــــــتروفی، هموفیلی A و ديستروفی عضلانی دوشن نمونه هايى از 
بيمارى هايى با توارث وابسته به X مغلوب هستند.

كداميک از  كـــــه مى بينيـــــد مى تواند مربـــــوط بـــــه   شـــــجره نامه اى را 

كودكان دانشگاه تبريز - مرداد 90( )ارتقاء  بيماری های زير باشد؟ 

ب( بيمارى دوشن گوشه  الف( بيمارى 
د( توبروس اسکلروزيس ج( بيمارى رفسام 

پاسخ: ب

شکل 6-8. تظاهراتبالينیسندرممارفان

شکل 7-8. شجرهنامهتوارثوابستهبهXمغلوب
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توضیح: ديســـــتروفی دوشـــــن يک بيمارى وابســـــته به جنس )X( مغلوب 
است.

توارث وابسته به X غالب

گروه  كمى از بيمارى ها، وابســـــته به X غالب هســـــتند. در اين  فقط تعداد 
کمتر از  مردان و زنان به يک نســـــبت مبتلا مى گردند ولى شدت بیمارى در زنان 

.)X كروموزوم مردان می باشد )به دليل غيرفعال شدن 
1- ريکتـــــز مقاوم بـــــه ويتامین D وابســـــته بـــــه X )ريکتز هیپوفســـــفاتمیک( 
كليه ها براى باز جذب  كه در آن توانايى  گروه از اختلالات است  نمونه اى از اين 
فســـــفات دچار اختلال مى شود. کاهش فسفات و ريکتز در زنان به شدت مردان 

نمی باشد.
گروه ديگرى از اختلالات وابســـــته به X غالب در مردان کشـــــنده است.   -2
مادران مبتلا مى توانند دختر مبتلا يا طبيعى و پسر طبيعى داشته باشند. پسران 

گروه عبارتند از: مبتلا در رحم مى ميرند. دو بيمارى اين 
الف( Incontinentia pigmenti: هيپرپيگمانتاســـــيون با الگوى چرخشی 
كتريســـــتيک اين بيماران مى باشـــــد. اين ضايعات بعد از  كارا در پوســـــت1 يافته 
راش هاى پوســـــتى پرى ناتال همراه با تاول پوســـــتى ايجاد مى شوند. دختران 

مبتلا ممکن است درگيرى CNS، مو، ناخن، دندان و چشم هم داشته باشند.
ب( ســـــندرم Rett: دخترهاى مبتـــــلا در زمان تولد طبیعی مى باشـــــند ولى 
در ســـــال اول زندگى دچار میکروســـــفالی و پســـــرفت تکامل Mental مى شوند. 
خ مى دهد. دخترها اغلب با اوتیســـــم تشخيص داده  در 50% بيماران تشـــــنج ر
مى شـــــوند و تا 2 ســـــالگی تمام حركات هدفمند دســـــت را از دست مى دهند. در 
اين زمان وضعیت Handwashing به خود مى گيرند. يعنى اينکه دســـــت هاى 
كه مثل شســـــتن دست ها مى باشد. سندرم رت به علت  خود را طورى مى گيرند 

موتاسیون در ژن MECP2 ايجاد مى شود )شکل 8-8(.

1- Swirling skin pattem

 بيمـــــار دختـــــر 2/5 ســـــاله به علـــــت پســـــرفت تكلمـــــى و حركتى از 

كرده اســـــت. در معاینه، ميكروســـــفالى دارد. تنفس وى به  یک ســـــالگى مراجعه 
كشيدن همراه با آپنه هاى متناوب است. در دست ها حركات غيرارادى  حالت آه 
كداميک از  و خودبه خودى مشـــــاهده مى شـــــود و مرتب آنها را به هم مى فشارد. 
كودكان دانشگاه شهيد بهشتى - تير  )ارتقاء  ح است؟  بيماری های زير بيشتر مطر

)86
Rett syndrome )ب  Adrenoleukodystrophy )الف

Neuronal ceroid lipofuscinosis )د  Menkes disease )ج
پاسخ: ب

كتوریال اختلالات مولتی فا

كه نام ديگر آنها توارث پلى ژنيک مى باشـــــد به  كتوريال  اختلالات مولتى فا
علت عوامل ژنتيک و محيطى ايجاد مى شـــــود. بيماری های زير جزء اختلالات 

كتوريال هستند: مولتى فا
کام، Spina bifida واستنوز هیپرتروفیک پیلور 1- شکاف لب، شکاف 

کانسر 2- آسم، آترواسکلروز، ديابت و 
 اين اختلالات در دوقلوهاى منوزيگوت شايع تر از دىزيگوت هستند.

 اين اختلالات در نسل اول و دوم مبتلايان شايع تر از جمعيت عمومى 

است.
استنوز هيپرتروفيک پيلور )HPS(: در پسرها 5 برابر شايع تر از دخترها  �

كه يک نوزاد با اســـــتنوز هيپرتروفيک پيلور متولد مى شود  مى باشـــــد. هنگامى 
ع مجدد آن در فرزندهاى پسر بعدى 10-5% و براى دخترهاى بعد  احتمال وقو
كودک مبتلا  2-1/5% اســـــت. در دوران بزرگسالى، ريسک اينکه يک مرد مبتلا، 

ومال مغلوب جدول 4-8. قوانین توارث اتوز

y .زنمیکند والدينيانسلبعدىبرو برادرانبهوجودمیآيدامادر صفتدرخواهرو
y مبتلامیباشـــــند)درهنـــــگاملقاح،هريکاز،Proband برادرهاىبيمار %25ازخواهـــــرو

برادرها%25احتمالابتلادارند( خواهرو
y .يگوت(میباشد 23حامل)هتروز يابرادر"طبيعی"يکشخصمبتلابهاحتمال خواهرو
y .ميزانابتلادرپسرهاودخترهايکسانخواهدبود
y .باخويشاوندىوالدينمرتبطهستند

ً
صفاتنادراحتمالا

y کدکنندهآنزيمهامیباشند)مانندنقصفنيلآلانين صفتهاشاملموتاسيوندرژنهاى
کوتاهشدنطولعمرمیگردند. PKU(وباعثايجاديکبيمارىجدىو در هيدروکسيلاز

جدول 5-8. قوانین توارث وابسمه به X مغلوب

y .زنانمیباشد ميزانبروزصفتدرمردانبيشتردر
y فرزندانپسرکه زنانحامل)کهمیتوانندتظاهراتخفيفیداشـــــتهباشند(به%50از صفتاز

باشدتبيشترىمبتلامیشوند،انتقالمیيابد.
y کدامازپسرهاىيکزنحاملبهاحتمال1از2مبتلامیشوند هر
y .بهپسروجودندارد پدر صفتازمردانمبتلابهتمامدخترهاانتقالمیيابد؛هرگزانتقالاز
y کهفقطحاملمیباشـــــندانتقاليابد، زنان يادىاز بهدليلآنکهصفتمیتواندبينتعدادز

.)Skip generations(امکانداردبرخیازنسلهابهبيمارىمبتلانشوند

Handwashingتوجهكنيد. شکل 8-8. سندرمRett:بهميكروسفالیو
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داشـــــته باشد بسيار بيشتر از جمعيت عمومى است. HPS در اثر عوامل ژنتیکی و 
محیطی ايجاد مى شود.

نقایص لولـــــه عصبى1: با تجويز اســـــید فولیـــــک در دوران حاملگی بروز  �
كاهش يافته است. در ايجاد نقايص لوله عصبى نيز  ميلومننگوســـــل و آنسفالى 

هم عوامل ژنتیکی و هم عوامل محیطی نقش دارند.

توارث میتوكندریايى

تعریـــــف: DNA ميتوكنـــــدرى )mtDNA( از مـــــادر منشـــــأ مى گيرند و در  �
گر فراوانى  توارث ميتوكندريايـــــى بيمارى از مادر به فرزندان منتقل مى شـــــود. ا
كه احتياج به انرژى فراوانى  ميتوكندرى هاى موتاســـــيون يافته در بافت هايى 

کبد و عضله( زياد باشد، علائم بالينى ايجاد مى گردد. دارند )مغز، 
 در تــــــــــوارث ميتوكندريايى بيمارى از مــــــــــادر به فرزندان منتقل 

مى شود )شکل 8-9(.
 در توارث ميتوكندريايى، زنى كه داراى موتاسيون 

در mtDNA اســـت، اين موتاســـيون را به تمام فرزندانش )چه پسر، چه دختر( 
منتقل مى نمايد.

بيمـــــارى MELAS: اين بيمارى يک مثـــــال از اختـــــلال میتوکندريایى  �
 ]L[ کتیک مى باشـــــد. )آنســـــفالوپاتی ]e[ میتوکندريایى ]m[ همراه با اسیدوز ]a[ لا
و حملاتی مشـــــابه انفارکتوس مغزى ]S[(. مبتلايان به MELAS در آغاز دوران 
كودكى طبیعی مى باشند. سپس در 10-5 سالگى دچار استفراغ، تشنج و حملات 

مغزى راجعه مشابه انفارکتوس مغزى مى گردند. 
 در خانواده هايى كه MELAS در آنها وجود دارد، طيف گسترده اى 

خ دهد )مانند افتالموپلژى  از علائم نورولوژيک مى تواند در بستگان درجه اول ر
کاریومیوپاتی و ديابت قندى(. کاهش شنوایى،  خارجی پیشرونده، 

 بيمارى با علائم )Myopathy( مراجعه نموده اســـــت. در ســـــابقه 

خانوادگى موارد مشابه بيمارى در خانواده وجود دارد. نحوه انتقال و توارث اين 
كودكان دانشگاه شيراز - تير 86( )ارتقاء  كداميک از موارد زير است؟  بيمارى 

ب( وابسته به X غالب الف( اتوزومال غالب 
Paternal imprinting )د ج( ميتوكندريال 

پاسخ: ج

 اين Pedigree بيشتر به نفع چه نوع توارثى مى باشد؟

)امتحان پايان ترم دانشجويان پزشکى دانشگاه تهران - دى 88(

ب( وابسته به X غالب الف( اتوزومال مغلوب 
د( ميتوكندريال ج( اتوزومال غالب 

1- Neural tube defects

پاسخ: د

 )UPD( یا )Uniparental Disomy( ديزومی تک والدى

كاريوتايپ طبيعى اســـــت. در UPD بيمار هر دو   ،UPD كودک با توارث  در 
كپى را از والد ديگر به  كروموزوم مادر يا پدر را دريافت مى نمايـــــد و هيچ  كپـــــى از 

ارث نمى برد.
 Rescue مکانیســـــم ،UPD مهمتريـــــن مکانيســـــم ايجادكننـــــده تـــــوارث

خودبه خودى است. مبتلايان به توارث UPD زنده مى مانند.
ســـــندرم پرادر - ویلى )PWS(: تظاهـــــرات اين ســـــندرم؛ عبارتند از:  �

1( هیپوتونـــــی از دوره Prenatal آغاز می شـــــود؛ 2( تأخیر رشـــــد بعـــــد از تولد؛ 3(
کوچک، اختلال تکامل، هیپوگناديســـــم  چشـــــم هاى بادامی، دســـــت ها و پاهاى 
هیپوگنادوتروپیک و چاقی بعد از شیرخوارگی. شيرخواران مبتلا در ابتداى زندگى 
كسب  كافى براى افزايش وزن  كالرى  كه نمى توانند  آن قدر هیپوتون مى باشند 
كافى از  گاهى تغذيه توســـــط لوله نازوگاســـــتريک الزامى مى باشد و رشد نا كنند. 
مشـــــکلات ناشـــــايع مى باشد. در ســـــال اول زندگى با بهترشـــــدن تون عضلات، 

كودكان اشتهاى زياد و سیرى ناپذیرى پيدا مى كنند )شکل 8-10(.
کوچک در  حذف   70-60% مبتلايان به سندرم پرادر - ويلى، يک 

كه اين حذف را ندارند، در 20% موارد   کروموزوم 15q11( 15( دارند. در بيمارانى 
UPD کروموزوم 15 وجود دارد. در اين سندرم اختلال در توليد پروتئين حاصل 

خ مى دهد. از ژن SNRPN ر
ســـــندرم آنجلمن )AS(: علائم اين سندرم عبارتند از: 1- عقب ماندگی  �

کسیک دست ها و پاها،  ذهنی متوسط تا شـــــديد، 2- فقدان تکلم، 3- حرکات آتا
که با خنده  کرانیوفاشـــــیال و 5- يک اختلال تشـــــنجی  کتريســـــتیک  کارا 4- ظاهر 

تظاهر می يابد )شکل 8-11(.
 در 70% از مبتلايان به سندرم آنجلمن حذف در ناحیه 15q11 وجود 

دارد. در 10% بيماران UPD کروموزوم 15 يافت مى شود.
كودک  پــــــــــدرى 15 روى دهد،  كروموزوم  كه حذف در   در صورتى 

مبتلا به ســــــــــندرم پرادر - ويلی خواهد شد، ولى سندرم آنجملن در اثر حذف در 
كروموزوم مادرى 15 ايجاد مى شود )شکل 8-12(.

گر UPD علت بیمارى باشــــــــــد، UPD مادرى موجب سندرم پرادر   ا

که UPD پدرى باعث سندرم آنجلمن  - ويلی  )PWS( خواهد شــــــــــد، در صورتی 
)AS(  می شود.

كروموزوم 15q11.2 پدرى را  كپى از  گر بيمار هيچ   به طور خلاصه ا

كروموزوم 15q11.2 مادرى  گر  خ مى دهد و ا نداشته باشد، سندرم پرادر - ويلی ر

كهملاحظـــــهمیكنيدزنیكهداراى شـــــکل 9-8. توارثميتوكندریايى:همانطور
زندانشمنتقلمینماید. موتاسيونmtDNAاست،اینموتاسيونرابهتمامفر
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خ خواهد داد. را نداشته باشد، سندرم آنجلمن ر

كيستيک فيبروزیس داده شده  كه تشخيص  كودک 1 ساله اى   براى 

 Carrier اســـــت. پدر وى بررسى شـــــده و با ضریب اطمينان 99% براى وضعيت
كداميک از  كودک فوق  گزارش شـــــده اســـــت. محتمل ترين توجيه ژنتيكى  منفى 
كودكان دانشگاه شهيد بهشتى - تير 87( )ارتقاء  موارد زير مى باشد؟ 

Mutation of Autosomal Dominant )الف
Maternal uniparental disomy )ب

Paternal uniparental disomy )ج
Mitochondrial inheritance )د

پاسخ: ب

 پســـــر 10 ساله اى به علت چاقى ارجاع داده شده است. در سابقه، 

كيلوگرم داشـــــته و هيپوتون بوده است. چاقى از 2 سالگى با اشتهاى  وزن تولد 2 
زیاد شـــــروع شده است. در كلاس اول استثنايى درس مى خواند. در معاینه وزن 
كداميک از  كوچک دارد.  2 برابر نرمال، چشـــــمان بادامى شكل و دســـــت و پاى 
)پرانترنى - شهريور 90( موارد زير در وى محتمل است؟ 

Uniparental disomy of chromosome 15 )الف
Autosomal recessive inheritance )ب
Autosomal dominant inheritance )ج

Expansion of tripet of CGG )د
پاسخ: الف

 Uniparental disomy كداميـــــک از بيماری های زير اختـــــلال  در 

)بورد اطفال - شهريور 90( وجود دارد؟ 
Fragile X syndrome )ب  Marfan syndrome )الف

Rett syndrome )د  Prader-willi syndrome )ج
پاسخ: ج

 كودكى با ظاهر زير مراجعه نموده اســـــت. در بررسى ژنتيک اختلال 

كدام تشخيص محتمل است؟ كروموزوم 15 دارد.  در 
كودكان دانشگاه ايران - تير 93( )ارتقاء 

Angelman syn )ب  Prader-willi syn )الف
Smith - Lemli - Optiz syn )د  Bardet - Biedl syn )ج

پاسخ: الف

Expansion of a trinucleatide repeat اختلالات ناشی از تكرار سه تايى 

گســـــترش تکرار ســـــه تايـــــى عبارتند از: 1( ســـــندرم  بيماری های ناشـــــى از 
کســـــی  X شـــــکننده؛ 2( بیمـــــارى هانتینگتون؛ 3( ديســـــتروفی میوتونیک؛ 4( آتا

کسی نخاعی ـ مخچ هاى. فردريش؛ 5( آتا
سندرم X شکننده یا Fragile X syndrome( FRAX(: شايع ترين  �

علـــــت عقب ماندگـــــی ذهنی ارثی اســـــت. ظاهر ايـــــن بيماران عبارت اســـــت از : 
کرانیوفاشیال )ســـــر بزرگ؛ پیشانی برجسته، فک و  کتريستیک  کارا 1-يافته های 
گوش برجسته(، 2- بیضه هاى بزرگ؛ 3- اختلال اندک بافت همبند شامل شلی 
گشادى شیپور استاش و پرولاپس دريچه میترال؛ 4- تظاهرات عصبی  مفاصل، 
ـ رفتارى شـــــامل عقب ماندگی ذهنی )از خفیف تا عمیق(، اختلالات اوتیســـــتیک و 

-ویلی.بهچشمهاىبادامیوهيپوتونیكودکتوجه شـــــکل 10-8. سندرمپرادر
كنيد.

شکل 11-8. سندرمآنجلمن
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گیر )شکل 8-13(. اختلال تکاملی فرا
 FRAX نشــــــــــانه های  و  علايم  فاقد   ،Premutation حامل   زنان 

كه به عنوان  هستند و ممکن است با نارسایى تخمدان و يا علایم نورولوژيک 
کسی X شکننده ناميده مى شوند، در سال هاى بعدى زندگى  سندرم تومور / آتا

تظاهر نمايند.
اتيولوژى: تکرار ســـــه تایى CGG در افراد طبيعى 25 تا 35 عدد )بین 0  �

تـــــا 45( مى باشـــــد، در حالى كه در مبتلايان به سندرم X شکننده، بیشتر از 200 
كه داراى 200-56 تکرارى CGG مى باشـــــند،  گروه از بيماران  مى باشـــــد. يک 
گفته  از نظر فنوتيپ هميشه نرمال هســـــتند و به آنها حاملین پیش موتاسیون 

مى شود. 
كـــــه در واقع پروتئین  خ مى دهد  FRAX در اثـــــر ناتوانى در بيان FMRP ر
عقب ماندگی ذهنی X شکننده1 مى باشـــــد و محصول ژن FMR-1 مى باشد. در 
بيمارانى كه دچار موتاسيون كامل باشند، نسخه بردارى از اين پروتئين متوقف 

مى گردد.
 سندرم X شکننده )Fragile X( يکی از موارد 100% امتحانی است، 

که 3 ویژگی اصلی آن عبارتند  کر است  لذا در مطالعه آن دقت فرمایید. لازم به ذ
از:

کروارکیديســـــم(: حجم بيضه دو برابر ميزان طبيعى  1- بیضه هاى بزرگ )ما
آن در دوره بزرگسالى است.

2- عقب ماندگی ذهنی
گوش هاى برجسته  -3

كداميک از   شـــــايع ترين علت عقب ماندگى ذهنى در جنـــــس مذكر 

كودكان - تير 83( )ارتقاء  سندرم های زير است؟ 
كلاينفلتر ب( سندرم   Fragile X )الف

د( سندرم داون  47XYY male )ج
پاسخ: الف

1- Fragile x mantal retardation protein (FMRP)

كداميک از   افزایش تكررهاى سه تايى CGG (Triple Repeat) در 

كودكان  دانشگاه تبريز - تير 86( )ارتقاء  موارد زير دیده مى شود؟ 
)PKU( كتونورى ب( فنيل  كره هانتينگتون  الف( 

I د( نوروفيبروماتوز تيپ ج( سندرم X شکننده 
پاسخ: ج

كرواركيدیســـــم، صورت   بيمـــــارى را با علايم عقب ماندگى ذهنى، ما

گوش هاى بزرگ آورده اند. به نظر شما  كشـــــيده و بلند، فک فوقانى برجســـــته و 
كودكان دانشگاه مشهد - تير 86( )ارتقاء  كداميک از موارد زير است؟  تشخيص 

كلاينفلتر ب( سندرم  الف( سندرم ترنر 
Down د( سندرم ج( سندرم X شکننده 

پاسخ: ج

تيســـــتيک به 
ُ
 پســـــر 10 ســـــاله اى را به عقب ماندگى ذهنـــــى و رفتار ا

گوش و فک برجسته  درمانگاه آورده اند. در معاینه ســـــر بزرگ داشته و پيشانى، 
نيز دارد. بيضه هاى وى بزرگتر از حد طبيعى است. مكانيسم ژنتيكى بيمارى وى 
ى - ارديبهشت 91( )دستيار كدام است؟ 

Trinucleotide Expansion Repeat )الف
Microdeletion )ب

Uniparental Disomy )ج
Non Sense Mutation )د

پاسخ: الف

عوامل تراتوژن

6/5% از اختلالات ابتداى تولد به علت تراتوژن ها هســـــتند. اين تراتوژن ها 
عبارتنـــــد از: 1( بعضـــــی از داروهـــــا )با يا بـــــدون نســـــخه(، 2( عفونت هاى رحمی 
)ســـــرخجه(؛ 3( بیماری های مادر )ديابت(؛ 4( شـــــرايط محیطـــــی )مانند فلزات 

سنگین(.
ســـــرخجه،  از:  عبارتنـــــد  تراتـــــوژن  رحمـــــى  داخـــــل  عفونت هـــــاى   -1

گوندى، هرپس سیمپلکس و واريسلا سیتومگالوویروس، توکسوپلاسما

وم وموز كر وم 15.اگرحذفدر وموز شکل 12-8. سندرم های ناشی از حذف کر
وم وموز كر _ویلیمیشود.اگرخذفدر 15پدریرخدهدموجبســـــندرمپرادر

15مادریرخدهدموجبسندرمآنجلمنمیشود.

شـــــکل 13-8. سندرمXشكننده)SyndromeXFragile(.بهگوشهاىبرجسته
اینكودکتوجهكنيد.
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کتونـــــورى )PKU( مى تواند باعث ايجاد  2- ابتـــــلاى مادر به ديابت و فنیل 
آنومالى های مادرزادى در جنين شود. 

3- ســـــندرم الکل جنینی شـــــايع ترين ســـــندرم تراتوژنيک است. علايم اين 
سندرم عبارتند از: 1( اختلال رشـــــد قبل و بعـــــد از تولد؛ 2( میکروسفالی؛ 3( تأخیر 
کتريســـــتیک. خانم هاى  کارا تکاملی؛ 4( آنومالی های اســـــکلتی و قلبی؛ 5( چهره 
كنند تا ســـــندرم  باردار بايد روزانه حداقل 6 اونس الکل در طى حاملگى مصرف 
كمتر از اين مقدار در همه دوران يا بخشى  خ دهد. مصرف  كامل ر الکل جنينى 

از باردارى منجر به بروز علايم خفيف تر مى شود.
4- وارفاریـــــن، رتینوئیـــــک اســـــید و فنی توییـــــن از جمله داروهـــــاى تراتوژن 

مى باشند.
5- رادياســـــیون موجـــــب افزايش ســـــقط خود به خـــــودى، میکروســـــفالی، 
عقب ماندگی ذهنی و مالفورماســـــیون هاى اســـــکلتی مى شود. رادياسيون 25 راد 
ک اســـــت. ميزان اشعه در مطالعات روتين راديولوژيک تشخيصى در حد  خطرنا

میلی راد است. 

غربالگرى بیماری های ژنتیک

�  α-FP كمک گذشـــــته غربالگرى پرى ناتال به  مقدمه و تاریخچه: از 
 ،)NTDs( بـــــا نقايص لوله عصبـــــى α-FP صورت مى گرفت. ســـــطح بـــــالاى
گاستروشـــــزى مرتبط اســـــت در حالى كه ميـــــزان كاهش يافته  اومفالوســـــل و 
α-FP با اختلالات آنوپلوئيدى جنين مرتبط است. تقريباً 50% از جنين هاى با 

تريزومى هاى اتوزومى )ســـــندرم داون، تريزومى 18 و تريزومى 13( را مى توان 
كاهش يافته α-FP تشخيص داد. با سطوح 

�  ،α-FP در اين روش علاوه بر :)Quad screen( ح غربالگرى چهارگانه
گنادوتروپین  سه پروتئين ديگر يعنى استریول غیرکونژوگه )Inhibin A ، )uE3 و 
کوریونی انســـــانی )HCG( به غربالگرى اضافه مى شـــــود. اضافه شـــــدن اين 
تست ها ميزان تشـــــخيص را به 80% افزايش داده است. غربالگرى چهارگانه 

در سه ماه دوم انجام مى شود.
غربالگرى در ســـــه ماهه اول: در سه ماهه اول باردارى از روش های  �

زير براى غربالگرى بيماری های ژنتيکى استفاده مى شود.
Nuchal  thranslucency -1: بـــــه اندازه گيـــــری ميزان تجمـــــع مایع در 
گر ميزان  گفته مى شـــــود. ا كمک ســـــونوگرافی  گردن جنین به   قســـــمت خلفی 
Nuchal translucency افزايـــــش يافتـــــه باشـــــد يک ماركر جهت تشـــــخيص 

كمک Nuchal translucency ميزان  كروموزومى مى باشـــــد. به  آنومالى های 
تشخيص آنوپلوئيدى به 70% رسيده است.

β-HCG -2 و PAPP-A : در ســـــه ماهه اول باردارى مورد سنجش قرار 
مى گيرند. با اضافه نمودن اين دو آزمايش ميزان تشـــــخيص به 90% افزايش 

يافته است.
گرچه با افزايش سن مادر  � اندیکاسيون انجام آزمون هاى غربالگرى: ا

)بيشتر از 35 سال( خطر آنوپلوئيدى هاى كروموزومى افزايش مى يابد ولى هم 
گر ميزان  كنون تمام زنان باردار بايد تحت آزمايشـــــات غربالگرى قرار گيرند. ا ا
خطر آنوپلوئيدى ها در آزمايشات غربالگرى بالا بود اقدام بعدى نمونه بردارى 

کوریونی )CVS( يا آمنیوسنتز خواهد بود. از پرزهاى 
 سونوگرافی غربالگرى در هفته 18 باردارى جهت بررسى آنومالى های 

کلیـــه، ريه و ســـتون فقرات جنیـــن را مورد  جنيـــن انجام مى شـــود و مغـــز، قلب، 
بررسى قرار مى دهد.

كلی جهت بیماری های ژنتیک  Approach

1- 4-2% از نوزادان داراى يک ناهنجارى ژنتیکی در بدو تولد هســـــتند. %11 
کودکان به علت اختلالات ژنتیکی مى باشد. از مرگ 

2- ســـــن پدر و مادر بســـــيار مهم مى باشـــــد. بالا بودن ســـــن مادر شـــــانس 
كه بالا بودن ســـــن پدر شانس  کروموزومی را افزايش مى دهد در حالى  اختلالات 

بیماری های اتوزومال غالب )AD( و وابسته به X را بيشتر مى كند.
3- مصرف الکل، ســـــیگار يا ســـــوءمصرف مواد توســـــط مادر بـــــاردار اثرات 

كى بر روى جنين دارند. نامطلوب و خطرنا
4- آلودگى مادر با واريســـــلا، توکسوپلاســـــما، CMV و پاروویروس B19 در 

طى دوران باردارى موجب ايجاد مالفورماسيون در جنين مى شود.
كه پس از  كمک ســـــونوگرافی جنين مى توان مالفورماسيون هايى را  5- به 
تولد نياز به پيگيرى دارند تشخيص داد. به عنوان مثال هیدرونفروز را مى توان 

كمک سونوگرافی قبل از تولد تشخيص داد. به 
ح كننده مواجهه با تراتوژن ها يا  گر نوزاد در بدو تولد SGA   باشد، مطر 6- ا

کروموزومی مى باشد. وجود ابنورمالینی 
مثـــــل  لیزوزومـــــی  ذخیـــــره اى  بیماری هـــــای  بـــــه  مبتـــــلا  كـــــودكان   -7
گـــــوش و آپنه خواب  کاريدوزها اغلـــــب دچـــــار عفونت هـــــاى راجعه  موکوپلی ســـــا

مى شوند.

مطالعات آزمایشگاهی

كروموزومى در حقيقت همان کاریوتیپ است.  � كروموزومى: آناليز  آناليز 
كاريوتيپ از لنفوســـــیت هاى خون محیطی اســـــتفاده  كودكان بـــــراى تعيين  در 
كوريونى براى تعيين  مى شود. قبل از تولد مى توان از مايع آمنيوتيک يا پرزهاى 

كاريوتيپ استفاده نمود.
كمک اين روش  � هيبریداســـــيون In-Situ فلورســـــانت (FISH): به 

 15q11.2 مى تـــــوان ســـــندرم پرادر - ويلی و ســـــندرم آنجلمـــــن را كه قســـــمتى از
 در آنها حذف )Deletion( شـــــده اســـــت را تشـــــخيص داد. همچنين ســـــندرم 
كه با حذف q11.2.22 همراه است را با اين روش  Velocardiofacial )دى ژرژ( 

تشخيص مى دهند.

تريزومی ها

كرومـــــوزوم نتوانند به طور صحيح از  گر يک جفت  در طى ميتـــــوز يا ميوز، ا
كروموزوم ها،  خ مى دهد. به تغييرات در تعـــــداد  هم جدا شـــــوند، آناپلوئيـــــدى ر
کروموزوم( يا  كه ممکن است به شکل منوزومی )يک  گفته مى شـــــود  آناپلوئیدى 

كند. کروموزوم( تظاهر پيدا  تریزومی )سه 

(DS) سندرم داون

آنومالـــــى  � شـــــايع ترين  داون  اتيولوژى: ســـــندرم  و  اپيدميولـــــوژى 
 تعـــــداد کروموزوم هـــــا مى باشـــــد. بيشـــــتر مـــــوارد آن بـــــه دليـــــل جـــــدا نشـــــدن 
)Nondisjunction( هستند. در 68% از موارد، جدا نشدن در مرحله I میوز مادر 

خ مى دهد كه منجر به تریزومی 21 مى شود. تريزومى 21 به صورت XX+21 47 يا   ر
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+XY 21 47 نشـــــان داده مى شـــــود. در 4/5% از مـــــوارد، کرومـــــوزوم 21 اضافی 
قسمتى از يک ترانسلوکاسیون رابرتسونی مى باشد.

كه موجب سندرم داون  رابرتســــــــــونى  ترانسلوكاسيون   شايع ترين 

مى شود بين کروموزوم هاى 14 و 21 وجود دارد. 
ع ترانسلوكاسيون   براى والدين كودكان مبتلا به ســــــــــندرم داون از نو

گر ترانسلوكاسيون  رابرتســــــــــونى بايد کاریوتیپ انجام شــــــــــود. به عبارت ديگر ا
کروموزومی هر دو والد بايد  رابرتسونى علت ايجاد سندرم داون بوده باشد، آنالیز 

انجام شود.
كودكان مبتلا به ســـــندرم داون در دوره نوزادى  � كثر  یافته های بالينى: ا

تشخيص داده مى شوند. نوزادان مبتلا به سندرم داون، قد و وزن طبيعى دارند 
كرده  ولى هيپوتون مى باشند. هیپوتونی شديد مى تواند در تغذيه اشکال ايجاد 

و باعث کاهش فعالیت شود.
كه در بـــــدو تولـــــد وجـــــود دارنـــــد، عبارتنـــــد از: 1( چهره  علائـــــم ظاهـــــرى 
کســـــىپوت صاف، 4( هیپوپلازى وســـــط  کىســـــفالی، 3( ا کتريســـــتیک، 2(برا کارا
صورت، 5(پهن شـــــدن پل بینی، 6( شـــــکاف هاى پلکی رو به بالا، 7( چین هاى 
کوتاه و پهن همراه بايک  اپى کانتال، 8( زبان بزرگ و بیرون آمده، 9( دســـــت هاى 
کف دســـــتی عرضی و فاصله زياد میان انگشـــــت هاى اول و دوم پا. )شکل  شـــــیار 

14-8 و 8-15(
كه در اين سندرم مشاهده مى شوند عبارتند از: علايم و اختلالات ديگرى 

1- 50% از مبتلايـــــان به ســـــندرم داون، بیمارى مـــــادرزادى قلب دارند. اين 
اختلالات عبارتند از: کانال دهلیزى - بطنی، VSD،ASD و بیمارى دريچه اى.

گوارش  2- 10% از مبتلايان به ســـــندرم داون داراى آنومالی های دســـــتگاه 
گوارشى عبارتند از: آترزى دئودنوم، پانکراس  مى باشند. شايع ترين آنومالى های 

.)Imperforate anus( حلقوى و مقعد سوراخ نشده
3- هیپوتیروئیدى مادرزادى در 18-4% از مبتلايان به ســـــندرم داون وجود 
کتســـــابى شايع تر است. تست هاى فانکشن تيروييد بايد  دارد. هیپوتیروییدى ا

به صورت سريال و دوره ای چک شوند.
4- پلی سیتمی در بدو تولد )هماتوكريت بالاتر از 70( شايع مى باشد و ممکن 
کنش لوکمویید )افزايش تعداد  است نيازمند درمان باشـــــد. برخى از مبتلايان وا
كنش شبيه لوسمى مادرزادى است اما غالباً خود  WBC( دارند. هر چند اين وا

به خود و در طى اولين ماه زندگى از بين مى رود.
5- ريســـــک ايجاد لوســـــمی در مبتلايان به ســـــندرم Down بيشـــــتر است 
كه زیر دو سال هستند، لوسمى  كودكان مبتلا به سندرم داون  )20-10برابر(، در 

ع لوسمی حاد غیر لنفوبلاستیک مى باشد. از نو
كه بیشتر از 3 سال هستند، انواع لوسمى   Down 6- در مبتلايان به سندرم
ع  كه مبتلا به سندرم داون نيستند و ALL شايع ترين نو شبيه اطفالى مى باشد 

است.
7- اســـــتعداد بیشـــــتر براى عفونت در مبتلايان به ســـــندرم داون مشاهده 

مى شود.
کت افزايش مى يابد. 8- در مبتلايان به سندرم داون شانس ابتلا به کاتارا

9- 10% از بيماران مبتلا به شـــــلی مفصـــــل Atlantoaxial و افزايش فاصله 
كه مستعد آسیب به نخاع مى باشند. گردنی مى باشند  اولین و دومین مهره 
10- بسيارى از مبتلايان بالاى 35 سال علائمى شبيه به آلزايمر دارند.

كه نوزادى، سندرم داون داشته باشد،   در صورتى 

احتمـــال بـــروز مجدد 1% )به اضافه خطر ويژه ســـن براى زنان زير 40 ســـال و يا 
که  بـــراى زنـــان بالاى 40 ســـال( در حاملگى بعـــدى خواهد بود. امـــا در صورتی 
گر مادر حامل باشـــد، خطر بروز مجدد 15-10% می باشد.  والدین حامل باشـــند: ا

در صورت حاملبودن پدر، این خطر 5-2% خواهد بود.

كروموزومى   شيرخوار 3 ماهه اى با علايم زير مشكوک به ناهنجارى 

اســـــت. وى Speckled iris داشته، پشت ســـــر وى صاف، آرواره پايين كوچک، 
زبان بيرون آمده، هيپوتونـــــى و افزایش دامنه حركات مفاصل دارد. ملاج قدامى 
كمتر از طبيعى اســـــت. در اين شـــــيرخوار، شـــــانس بروز  بازتر از معمول و وزن وى 
ى - اسفند 86( )دستيار كداميک از عوارض زير بيشتر است؟ 

ب( هيپوتيروئيدى مادرزادى الف( بيمارى قلبى مادرزادى 
د( لوسمى حاد ج( انسداد روده ها 

پاسخ: الف

كسىپوت  گرد و صاف، ا  نوزادى با قيافه دیسمورفيک شامل صورت 

صـــــاف، چين اپى كانتال، هيپوتونى و پل بينى فرورفته متولد شـــــده اســـــت. بعد 
از 3ـ2 نوبت تغذیه دچار اســـــتفراغ و دیستانســـــيون شكم مى شود. محتمل ترين 

كداميک از موارد زير مى باشد؟ تشخيص براى وى 
كودكان دانشگاه شهيد بهشتى - تير 87( )ارتقاء 

ب( ايلئوس مکونيوم الف( آترزى دئودنوم 

شکل 14-8. سندرمداون

مبتلابهسندرمداون شکل 15-8. یکخطعرضیمنفرددركفدستبيمار
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د( هيرشپرونگ ک  ج( سندرم مکونيوم پلا
پاسخ: الف

كداميک از  كـــــودكان مبتلا به ســـــندرم داون اســـــتعداد ابتلا بـــــه   در 

)پرانترنى - اسفند 92( بيماری های چشمى زير بيشتر است؟ 
ب( دررفتگى قدامى لنز گلوكوم  الف( 

كت كاتارا د(  ج( يوئيت قدامى 
پاسخ: د

 تمام یافته های زير در سندرم داون دیده مى شود بجز؟

ى ]دانشگاه شيراز[( كشور )پرانترنى اسفند 93 - قطب 5 
الف( هيپرشپرونگ 

C2 و C1 ب( دررفتگى بين مهره هاى
)Cutis Marmorata( كوتيس مارموراتا ج( 

د( انگشتان بلند
پاسخ: د

 )Edward’s Syndrome( 18 تريزومی

اپيدميولوژى: تريزومـــــى 18 )+18 و XX 47 يا XY+18 و 47( دومين  �
تريزومى اتوزومال شايع مى باشد. بيشتر از 95% جنين ها با تريزومى 18، در سه 

ماهه اول دچار سقط خودبه خودى مى گردند.
كمتر از 10% نوزادان مبتلا تا يک   تريزومى 18 غالباً کشنده مى باشد. 

سالگى زنده مى مانند.
کوچک   بيشتر مبتلايان به تريزومى 18 نســــــــــبت به سن باردارى 

)SGA(مى باشند.

کســـــىپوت،  � یافته هـــــای بالينى: عبارتنـــــد از: هیپرتونـــــی، برجســـــتگی ا
کوچک )Micrognathia(، پایین قرارگرفتن و دفورمیتی  عقبکشیدگی فک، چانه 
کوتاه، پـــــاى Rocker-bottom، ناخنهاى هیپوپلاســـــتیک  گوش ها، اســـــترنوم 
کردن دست ها )انگشـــــت هاى دوم و پنجم روى  کتريستیک مشت  کارا و شـــــکل 

انگشت هاى سوم و چهارم( )شکل 16-8، 17-8 و 8-18(.

 )Patau  Syndrome( 13 تريزومی

اپيدميولوژى: تريزومـــــى 13 )+13 و XX و 47 يـــــا +13 و XY و 47(  �
سومين تريزومى شـــــايع مى باشـــــد. تريزومى 13 اغلب در طى سال اول موجب 

مرگ مى شود.
یافته های بالينى: عبارتند از: 1- كوچک بودن نسبت به سن حاملگى؛  �

2- ميکروســـــفالى؛ 3- اختلالات خط ميانى صورت مانند ســـــیکلوپیا )فقط يک 
كام؛  چشـــــم دارند(، سبوسفالی )يک سوراخ بينى دارند( و لب شکرى و شکاف 
4- آنومالى های خط ميانى CNS مانند هولوپروزانسفالى Alobar؛ 5- پيشانى 
شـــــيبدار؛ 6- گوش هـــــاى كوچک و دفورمـــــه؛ 7- ميکروفتالمى يـــــا آنوفتالمى؛ 
كلابفوت يا پـــــاى Rocker-bottom؛  كتيلى Postaxial دســـــت ها؛ 9-  8- پلىدا
كريپتواركيديسم در پسرها؛ 11- هيپوپلازى لابيا مينور در  10- هيپوســـــپادياس و 
دخترها؛ 12- بيماری های مادرزادى قلب؛ 13- يک ضايعه Punched-Out در 
 .)Aplasia cutis congenita( كسىپوت چپ يا راست جمجمه روى استخوان ا

)شکل 19-8 و 8-20(

و  كتيلـــى  پلى دا بـــا  همـــراه   Aplasia cutis congenita گـــر   ا

ســـاير علائـــم باشـــد، بـــراى تشـــخيص تريزومـــى 13 پاتوگنومونیـــک مى باشـــد 
)100%امتحانی(.

كه تـــــرم به دنيـــــا آمده اســـــت. یافته های   در معاینـــــه نوزاد پســـــرى 

 ،Clinodactyly ،گردیده اســـــت : دور سر 29 سانتى متر غيرطبيعى زير مشاهده 

شـــــکل 16-8. تریزومی:18بهبرجستگیاكســـــىپوتوگوشهاىدفورمهوپايين
گرفتهتوجهكنيد. قرار

تریزومی18 گرفتنانگشتاندر ىهمقرار و شکل 17-8. ر

Rockerbottomشکل 18-8. پاى
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كداميک از ژنوتيپ هاى زير براى بيمار  كام،  آپلازى پوست ســـــر و شـــــكاف لب و 
محتمل تر است؟

)پرانترنى - اسفند 79(
47 XXY )ب الف( تريزومى 13 

كروموزوم 5 كوتاه  د( شکستگى بازوى  ج( XY 46 با ترانسلوكاسيون 21 
پاسخ: الف

كتيلى، هولوپرازنسفالى، ميكروفتالمى و فقدان  كام، پلى دا  شكاف 

كودكان دانشگاه تهران - تير 86( )ارتقاء  كدام تريزومى است؟  دنده از خصوصيات 
ب( تريزومى  18 الف( تريزومى 13 

د( تريزومى  8 ج( تريزومى 21 
پاسخ: الف

كتيلى دستها و پاها و شكاف   نوزاد فول ترمى با ميكروسفالى، پلىدا

ح است؟ كداميک از بيماری های زير بيشتر مطر كام و لب به دنيا آمده است. 
)پرانترنى - شهريور 90(

ب( تريزومى  18 الف( تريزومى 13 
د( سندرم ترنر ج( تريزومى 21 

پاسخ: الف

)KS( كلاين فلتر سندرم 

كلاين فلتر يک مورد در هر   � ع ســـــندرم  اتيولوژى و اپيدميولوژى: شـــــيو
500 نوزاد پسر مى باشد. اين سندرم شايع ترين اتيولوژى ژنتيکى هیپوگناديسم 
قايان مى باشد و علت آن وجود يک کروموزوم X اضافی می باشد. و نابارورى در آ

كرومـــــوزوم X اضافـــــى بـــــه دليـــــل فرآينـــــد جـــــدا نشـــــدن   )XXY و 47(. 
)Nondisjuntion( در اسپرم يا تخم )Egg( به وجود مى آيد.

كلاين فلتر، موزائيک هســــــــــتند.   15% از پســــــــــرهاى داراى علائم 

ع موزائيسم XY/47 ,   XXY, 46 مى باشد. شايع ترين نو

ومی 13 و 18 )100% امتحانی( جدول 6-8. علائم و نشانه های تریز

تریزومی 18تریزومی 13

نقایصپوستســـــر)آپلازىکوتيکس(،ميکروفتالمی،اختلالقرنيهلبشکرىوسر و صورت
Arrhin-(ميکروسفالی،پيشانیمايل،هولوپروزانسفالی،)%60-80 کام )شکاف

encephaly(،همانژيوممويرگی،کرى

ظاهرکوچکونارس،شـــــکافپلکیتنگ،بينیباریکوهيپوپلازىپرههاىبينی،
باریکبودنقطرBifrontal،اکســـــیپوتبرجسته،چانهکوچک)Micrognathia(،

لبشکرىویاشکافکام

ى بيمارىمادرزادىقلـــــب)ASD, PDA, VSD(در%80موارد،دندهخلفینازکقفسه صدر
)دندههاىگمشده1(

کوچکبودننيپل کوتـــــاه، بيمارىمادرزادىقلب)VSD,PDA,ASD(،اســـــترنوم
پستانها

کتيلی)چنداندام ها کتيلـــــی(،پلیدا پـــــا)کلينودا انگشـــــتانروىهمافتادهدســـــتو
Hy-( انگشتی(،ناخنهاىهيپوپلاســـــتيکوناخنهاىبيشازحدمحدب 

)perconvex nails

محدودیتابداکسيونهيپ،کلينوداکتيلیوروىهمافتادنانگشتان)انگشتنشانه
روىســـــومينانگشـــــت،پنجمينروىچهارمين(،پاىRocker-bottom،ناخنهاى

هيپوپلاستيک

تولد،آنومالیجنرال تأخيرشـــــدیدرشـــــدوتکاملوعقبماندگینموقبلوبعـــــداز
نوتروفيل کليوى،برآمدگیهاىهستهاىدر

توجه: تنها%5آنهابيشتراز6ماهزندهمیمانند.

تولد،تولـــــدزودرس،پلی تأخيرشـــــدیدرشـــــدوعقبماندگینمـــــوقبلوبعـــــداز
هيدروآمنيوس،فتقاینگوینالوشکمی

توجه:فقط%5اينبيمارانبيشترازیکسالزندهمیمانند.

1.  Missing ribs

وفتالمی،لبشكرىوشكافكامتوجهكنيد. ومی 13:بهميكر یز شکل 19-8. تر

تریزومی13توجهكنيد. شکل 20-8. بهپلیداكتيلی)چندانگشتی(در
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غ، از افراد عادى قابل  كلاين فلتر پيش از بلو  پسران مبتلا به سندرم 

افتراق نيستند.
كه پســـــرها  � یافته های بالينى: معمولًا تشـــــخيص زمانى داده مى شـــــود 

به 15 تا 16 ســـــالگی مى رسند. در اين سنين، مشـــــاهده رشد موهاى پوبیس و 
كه حجم بیضه ها در حد شـــــیرخوارگی باقی می ماند، بايد پزشک  گزيلا در حالى  آ
را به كلاين فلتر مشـــــکوک نمايد. مبتلايان به ســـــندرم كلاين فلتر، قد بلند بوده 
و دســـــت ها و پاهاى درازى دارنـــــد. اين بيماران در نوجوانى يا بزرگســـــالى دچار 

ژنیکوماستی مى شوند.
1- مبتلايان به ســـــندرم كلاين فلتر به علت عدم رشد و بلوغ بیضه ها دچار 

کمبود تستوسترون بوده و نمى توانند اسپرم زنده توليد نمايند.
2- در اثر كاهش تستوســـــترون بيضه، صفات ثانويه جنســـــی )رشد موهاى 

کلفت شدن صدا و لیبیدو( به وجود نمى آيند. صورت، 
3- در دوره بزرگسالى، اوستئوپنی و اوستئوپروز روى مى دهند. به علت اين 

يافته ها تجويز تستوسترون ضرورى مى باشد.
كمى  كه اسپرم  4- بيشـــــتر مردان مبتلا به اين سندرم نابارور مى باشند چرا 

توليد مى نمايند )شکل 8-21(.

 پســـــر 15 ســـــاله اى به دليل ژنيكوماستى شـــــدید به درمانگاه آورده 

گزیلرى در حد تانر 3  شـــــده است. رشد بيضه ها در حد تانر 1 و موهاى پوبيس و آ

)پرانترنى - شهريور 87( كدام است؟  است. محتمل ترين تشخيص 
ب( سندرم X شکننده كلاين فلتر  الف( سندرم 

د( سندرم آنجلمن ج( سندرم مارفان 
پاسخ: الف

 پســـــر 14 ســـــاله اى با قد بلند، وزن پايين، ژنيكوماستى و مختصرى 

عقب ماندگى ذهنى مراجعه نموده اســـــت، در بررســـــى های به عمل آمده تأخير 
كروموزومى  كدام اختلال  بلوغ دارد و ميزان تستوســـــترون ســـــرم پايين اســـــت. 
كودكان دانشگاه شهيد بهشتى - تير 91( )ارتقاء  محتمل تر است؟ 

ب( نونان كلاين فلتر  الف( 
47XXX male )د  45X male )ج

پاسخ: الف

منوزومی ها

(TS) سندرم ترنر 

كه در آن جنين منوزوميک  � مقدمه: ســـــندرم ترنر تنها آنومالى مى باشد 
كاريوتيپ   تا هنگام ترم زنده مى نمايد؛ با ايـــــن وجود 99% از جنين هاى داراى 

XO ,45 دچار سقط خود به خودى مى شوند.

اپيدميولوژى: شـــــایع ترین آناپلوییـــــدى مى باشـــــد كه در جفت و جنین   �
ع سندرم ترنر يک مورد از هر 3200 تولد  )Conceptus( مشـــــاهده مى گردد. شيو

نوزاد زنده دختر مى باشد.
 زنان مبتلا به سندرم ترنر هوش طبیعی داشته و اميد به زندگی آنها 

طبیعی مى باشد.
� Nondis-( بـــــه علت عدم جداشـــــدگی X گر چه منوزومی :ســـــن مادر ا

خ می دهد، ولی ســـــندرم ترنر با سن بالاى مادر مرتبط نیست )%100  junction( ر

امتحانی(. 
 ريسک سندرم ترنر با افزايش سن مادر بیشتر نمی شود.

یافته هـــــای بالينى: عبارتنـــــد از: 1( پايين قرارگرفتن و مالفورماســـــيون  �
خفيـــــف گوش ها؛ 2( صورت مثلثى شـــــکل؛ 3( پل بينى صـــــاف؛ 4( چين هاى 
كيســـــتيک  گـــــردن پره دار )Webbing of the neck( با يا بدون  اپى كانتال؛ 5( 
هيگروما؛ 6( ســـــينه ســـــپرى شـــــکل )Shieldlike( با افزايش فاصله ميان نوک 
كردن دســـــت ها و پاها؛ 8( آنومالى مادرزادى قلب در %45  پســـــتان ها؛ 7( پف 
موارد )شايع ترين آنها کوارکتاسیون آئورت مى باشد و دريچه آئورت دولتی بعد از 
آن قرار دارد. امکان دارد در مراحل بعدى زندگى ديلاتاسيون بعد از تنگى آئورت 
كليوى در بيش از 50% بيماران  همراه با آنوريســـــم ايجاد شود(؛ 9( آنومالى های 

كليه نعل اسبى( )شکل 8-22(. )مانند 
 كوتاهى قد )Short stature( يکى از علايم اصلى ترنر است.

از افراد  5 برابر شايع تر  هیپوتیروییدى   در مبتلايان به سندرم ترنر، 

معمولى است.
گنادى( به جاى تخمدان هاى  گنادهاى نوارى )ديس ژنزى   وجود 

كه از ايجاد صفات ثانويه جنسی  تکامل يافته، باعث کمبود استروژن مى شود 
كرده و آمنوره به وجود مى آورد. در اين افراد جلوگيرى 

شکل 21-8. تظاهراتبالينیسندرمكلاینفلتر
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 نابارورى اين بيماران با تجويز استروژن بهبود نمى يابد و اين افراد 

براى بارورى نياز به تخمک اهدایى دارند.
گرفت؛ زيرا ديلاتاسيون   بايد در طول حاملگى اين زنان را زير نظر 

Poststenotic آئورت، مى تواند موجب بروز آنوريسم ديسکانت شود.

 33% از مبتلايان به ســــــــــندرم ترنر در دوران نوزادى به علت وجود 

بيمارى مادرزادى قلب و تظاهرات فيزيکى )مانند گردن پره دار و پف داشــــــــــتن 
کودکی و غالباً در  دست ها و پاها( تشخيص داده مى شوند. 33% ديگر در دوران 

هنگام بررسى براى کوتاهی قد تشخيص داده مى شوند و غالباً درمان هورمون 
رشد دريافت مى كنند. 33% آخر نيز در دوره نوجوانی به علت عدم بروز تظاهرات 

ثانويه بلوغ، تشخيص داده مى شوند.

 دختر 13 ساله اى را به علت فقدان صفات ثانویه جنسى آورده اند. 

كوبيتوس والگوس و پره گردنى دارد.  كوتاهى قد،  در معاینه هيپرتانسيون شدید، 
كمک مى كند؟ كداميک از اقدامات زير به تشخيص قطعى بيمارى 

)پرانترنى - شهريور 82(
LH و FSH ب( اندازه گيری كوكارديوگرافى  الف( ا

كروموزومى د( بررسى  كامل شکم  ج( سونوگرافى 
پاسخ: د

كروموزومى زير تأثير  كداميک از اختلالات   افزایش سن مادر در بروز 

ندارد؟
ى - اسفند 78( )دستيار

الف( تريزومى 21
كلاينفلتر ب( سندرم 

)XXX سندرم( X كروموزوم جنسى ج( سه 
د( سندرم ترنر

پاسخ: د
توضیح: احتمال بروز سندرم ترنر با افزايش سن مادر بيشتر نمى شود.

 Cystic Hygroma كه مرده به دنيا آمده، ادم ژنراليزه و  در نوزادى 

وسيع مشاهده مى شـــــود. فاصله پستان ها زیاد، خط رســـــتنگاه موها پائينتر از 
كروموزومى در بيمار محتمل تر است؟ كداميک از ناهنجارى هاى  طبيعى است. 
)پرانترنى - اسفند 83(

45 /XO )ب  4XXY )الف
47 XXX )د كروموزومى 21  ج( تريزومى 

پاسخ: ب 

جدول 7-8. اصطلاحات مورد استفاده در دیس مورفولوژی ها

اصطلاحات مربوط به سر و صورت�
یتال؛جمجمهگردترازحالت کوتاهشدنسرازجلوبهعقبدرطولصفحهساژ براكى ســـــفالى:

عادىاست.
كانتوس: زاویهخارجییاداخلیچشمدرمحلاتصالپلکهاىفوقانیوتحتانی
کهسوراخهاىبينیراازهمجدامیکند. كولوملا (Columella):بافتنرمبينی

گلابلا(Glabella):برجستگیاستخوانیبينابروهادرخطوسط
پره بينى: ديوارههاىخارجیسوراخبينی

چين نازولابيال:شيارىکهازحاشيهپرههاىبينیتاقسمتخارجیلبهاامتدادپيدامیکند.
هيپرتلوريسم چشمى:افزایشفاصلهبينمردمکهاىدوچشم

شکاف پلک:شکلچشمهابراساسطرحلبهپلکها
فيلتروم:شيارعمودىدرقسمتميانیصورتمابينبينیولبفوقانی

کرونال.اينامرممکناست یتالیا گيوســـــفالى: غيرقرینهبودنشکلسردرصفحاتســـــاژ پلا
ناشـــــیازعدمتقارنبستهشدنسوچورهاىجمجمهیاناشـــــیازغيرقرینهبودنرشدمغزباشد.

)سرلوزىشکل(
یتال؛اغلبجمجمههاىطبيعی اسکافوسفالى: افزایشطولسرازجلوبهعقبدرصفحهساژ

اسکافوسفاليکمیباشند.
سينوفريس:ابروهاىبههمپيوستهدرخطوسط

کانتوسهاىداخلی یادبين كانتوس:فاصلهز تله 

اصطلاحات مربوط به اندام ها�
کوتاه كتيلى:انگشت براكى دا

كتيلى:انگشـــــتخمشدهیاثابتشـــــدهدروضعيتفلکسيون)حالتیشبيهبه كامپتودا
.)]Trigger finger[کهدروضعيتچکاندنماشهتفنگمیباشد انگشتی

کهبهسمتانگشـــــتانمجاور،یادرخلافجهتآنها کج كتيلى:یکانگشـــــت كلينودا
منحرفمیشود.

کوچکبودنناخنانگشتبهصورتغيرعادى ناخن هيپوپلاستيک:
مليا:پســـــوندىاســـــتبهمعنیاندام)مثلًاآمليایعنیفقداناندام،براکیمليایعنیاندام

کوتاه(
كتيلى:6انگشتیابيشتربهروىیکدستیاپا پلى دا

کهحداقلتااندازهاىبههمچسبيدهاند)هردرجه كتيلى:دوانگشتیابيشـــــتر ســـــين دا
ازچســـــبيدنمیتواندوجودداشـــــتهباشـــــدازپردهپوســـــتیبينآنهاتااتصالاســـــتخوانی

انگشتانمجاور(.

شکل 22-8. تظاهراتبالينیسندرمترنر
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كداميک از   وجود یافته هـــــای بالينى غيرطبيعـــــى در بدو تولـــــد، در 

)پرانترنى - اسفند 84( كاريوتيپ هاى زير محتمل تر است؟ 
47XXY )ب  45XO )الف
47XXX )د  47XYY )ج

پاسخ: الف

كروموزومی سندرم های ناشی از حذف 

(Cri du chat syndrome) گربه سندرم فریاد 

کروموزوم 5 موجب ســـــندرم فرياد گربه  � کوتاه  اتيولوژى: حذف در بازوى 
گربه در ابتداى  گريه اى شبيه به صداى  مى شود. مبتلايان به اين ســـــندرم، با 

كه به علت هیپوپلازى تراشه مى باشد. شيرخوارگى تظاهر مى يابند 
علائم بالينى: تظاهرات بالينى ديگر عبارتند از: 1( وزن پایین زمان تولد و  �

کافی بعد از تولد )FTT(؛ 2( هیپوتونی؛ 3( تأخیر تکاملی؛ 4(میکروسفالی؛  رشد نا
کرانیوفاشیال )مانند هیپرتلوريسم چشم ها، چین هاى اپى کانتال،  5( دفورمیتی 
گوش هاى پایین دفورمه و بدشـــــکل(؛ 6(  چین رو به پایین شـــــکاف هاى پلکی و 

کام؛ 7( بیمارى مادرزادى قلب. لب شکرى و شکاف 
کروموزومی وابسته  گربه به میزان حذف   علايم بالينى سندرم فرياد 

است. حذف هاى بزرگتر علايم شديدترى دارند )شکل 8-23(.
كروموزوم 5 به ارث رسيده از پدر اتفاق مى افتد. كثراً در   حذف ا

كداميک از   از نظر تعاریف علامتشناســـــى در بيماری هـــــای ژنتيک، 

)پرانترنى - شهريور 84( عبارات زير صحيح است؟ 
الف( =Hypertelorism افزايش فاصله پستان ها

ب( =Amelia فقدان دست ها يا پاها
كوتاه تر از قطر  كه قطر عقب و جلو آن  ج( =Plagiocephaly شـــــکل ظاهرى سرى 

طرفى آن است.
د( =Syndactyly وجود انگشتان اضافى در دست ها يا پاها

پاسخ: ب
توضیح: با توجه به جدول 8-7

 ”Clinodactyly“ در نشانه شناسى ســـــندرم های بالينى، اصطلاح 

)پرانترنى - شهريور 88( چگونه تعریف مى شود؟ 
كوتاه الف( داشتن انگشت 

ب( خم شدن پايدار يک انگشت در جهت فلکسيون
ج( انحراف يک انگشت به سمت انگشت مجاور

د( چسبيدن دو انگشت مجاور
پاسخ: ج

توضیح: با توجه به جدول 8-7

 نوزادى با فلكســـــيون )Flexion( انگشتان دوم و سوم متولد شده 

است؛ آنومالى انگشتان اين نوزاد چه نام دارد؟
كودكان دانشگاه شيراز - تير 89( )ارتقاء   
)Camptodactyly( كتيلى كامپتودا ب(   )Clinodactyly( كتيلى كلينودا الف( 

 )Syndactyly(كتيلى د( سين دا  )Brachydactyly( كتيلى كى دا ج( برا

پاسخ: ب

سندرم ویلیامز

کروموزوم   � کوچکی از  اتيولوژى: ســـــندرم ويليامز به علت حذف قســـــمت 
7q11.2ايجاد مى شود.

تظاهرات بالينى: علائم و تظاهرات بالينى سندرم ويليامز را مى توان به  �
صورت زير دسته بندی نمود:

خ  1- بیماری هـــــای مـــــادرزادى قلب در 80% از مبتلايان به ســـــندرم ويليامز ر
كه عبارتند از: مى دهند 

الف( تنگی فوق دریچ هاى آئورت و پولمونرى
ب( تنگی محیطی دريچه پولمونرى

گرچـــــه وزن زمان تولد طبیعی اســـــت ولى رشـــــد آن تأخیـــــرى بوده و به  2- ا
صورت کوتاه قدى )Short stature( تظاهر پيدا مى كنند.

3- مبتلايان به سندرم ويليامز صورتى شبيه به جن )Elfin facies( دارند. 
پهن بودن ابروهـــــا در انتهاى ميانـــــى، پربودن اطراف دهـــــان و پرى اربيتال، 
عنبيه آبى با الگوى ستارهاى پيگمانته، پل بينى فرورفته و انحراف رو به جلو 

پره هاى بينى از مشخصات چهره اين بيماران مى باشد )شکل 8-24(.
4- عقب ماندگى ذهنى متوسط )میانگین IQ بین 50 تا 60(

5- قوى بودن مهارت هاى اجتماعى و اختلال در زمينه هاى شناختى
کتريستیک( کارا 6- هیپرکلسمی در دوره نوزادى )بسیار مهم و 

)Striking personality( 7- مبتلايان به اين ســـــندرم شـــــخصیت جالبی
گرم کن )Cocktail party( هستند.  دارند. آنها پرحرف و اجتماعی بوده و پارتی 
با اين وجود 10% از مبتلايان به ســـــندرم ويليامز داراى علائم اوتیسم مى باشند. 
كه 20% آنها صداى  اين بيماران اغلب توانایى موسیقی خوبى دارند، به طورى 

بسیار خوبى دارند.

WAGR سندرم

تعریف: سندرم WAGR با موارد زير مشخص مى گردد: �
1- تومور ويلمز )Wilms tumor(: در 50% بيماران مشاهده مى شود.

)Aniridia( 2- فقدان عنبیه

شکل 23-8. سندرمفریادگربه
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3- آنومالی های تناســـــلی - ادرارى )Genitourinary anomalies(: شامل 
كريپتوركيديسم و هيپوسپادياس مى باشد.

)Mental retardation( 4- عقب ماندگی ذهنی
ســـــندرم  � موجـــــب   11p13 در   )De novo deletion( اتيولوژى: حـــــذف 

WAGR مى شود.

کوتاهی )Short stature( دارند  كثر مبتلايان به سندرم WAGR قد   ا

و نيمى از آنها میکروسفال هستند.

22q11.2 كروموزوم سندرم های حدف 

گروهى از  � كرومـــــوزوم 22q11.2 موجـــــب  اتيولـــــوژى و تعریف: حـــــذف 
كه نام هاى مختلفى دارند از جمله: تظاهرات بالينى مى شود 

Velocardiofacial syndrome -1
Conotruncal anomaly face syndrome -2

Shprintzen syndrome -3
DiGeorge syndrome -4

كروموزوم 22 به شکل اتوزومال غالب  � گرچه حذف  تظاهرات بالينى: ا
انتقال مى يابد ولى موارد نوپديد )de novo( شايع تر هستند؛ تظاهرات شايع آن 

عبارتند از: )شکل 8-25(
Velopharyngeal كام همراه با نارسايى 1- شکاف 

آئـــــورت،  كواركتاســـــيون  شـــــامل   Conotruncal قلبـــــى  نقايـــــص   -2 
VSD  ،Truncus arteriosus، تترالـــــوژى فالـــــوت و قوس آئـــــورت قرار گرفته در 

سمت راست
كتريســـــتيک شامل بينى برجســـــته با ريشه پهن بینی )شکل  كارا 3- چهره 

)8-26
4- اختلالات تکلم و زبان و اختلالات خفيف هوشی شايع هستند.

 )T-cell 5- در 70% موارد نقص ايمنی )بيشـــــتر به شـــــکل اختـــــلال عملکرد
وجود دارد.

6- اختلالات سايکولوژيک مثل اســـــکیزوفرنی و اختلالات دوقطبی در %33 
بزرگسالان مشاهده مى گردد.

سندرم DiGeorge: ســـــندرم DiGeorge مهمترين ســـــندرم ناشى از  �
كه به علت آسيب به حفره هاى حلقی 3 و 4 جنینی  كروموزوم 22 اســـــت  حذف 
کوچـــــک )Micrognathia( و ناهنجارى در  کام، چانه  ايجادمى شـــــود. شـــــکاف 
تیمـــــوس، پاراتیروئیـــــد و ناحیـــــه Conotruncal قلب از تظاهرات اين ســـــندرم 

هستند.
كمک روش هیبريداسیون In-Situ فلورسانت   به 

)FISH( و يا روش Chromosomal microgray مى توان قسمت حذف شده 
كروموزوم 22 را تشــــــــــخيص داد. ژن TBX1 در قسمت حذف شده قرار دارد و 
 22q11 موجب بسيارى از علائم سندرم های حذف TBX1 کپى از ژن حذف يک 

مى شود )شکل 8-26(.

)Cat eye syndrome( گربه سندرم چشم 

كه به چشم بيمار،  دليل اســـــم اين سندرم وجود کولوبوم عنبیه مى باشـــــد 
کوچک  گربه مى دهد و دليل آن وجود يک کروموزوم  ظاهرى شـــــبيه به چشـــــم 
كپى 22q11 اضافى به  اضافی با دوپلیکاســـــیون معکوس 22q11 مى باشـــــد. دو 

كپى در اين منطقه مى شود. كروموزوم 22 موجب ايجاد چهار  كپى  همراه دو 
يافته های بالينى ديگـــــر عبارتند از: عقب ماندگی ذهنـــــی خفیف، اختلالات 
رفتارى، هیپرتلوريسم چشمی خفیف، شیارهاى پلکی با شیب روبه پایین، چانه 
گوش، آترزى مقعد  کوچک )Micrognathia( ، فرورفتگی ها يا برآمدگی هاى لاله 

کلیوى. همراه با فیستول Rectovestibular و آژنزى 

كودک دیسمورفیک  Approach

اتيولوژى �
 Xq28 در کروموزوم MECP2 به علت موتاســـــیون در ژن Rett 1- ســـــندرم

خ مى دهد. ر
کپـــــى پـــــدرى ژن SNRPN در  2- ســـــندرم Prader-willi بـــــه علـــــت حذف 

مبتلایانبهسندرمویليامز شکل 24-8. چهرهشبيهبهجندر

22q11.2 وموزوم شکل 25-8. سندرمحذفكر
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کروموزوم 15q11.2 ايجاد مى شود.
تظاهرات بالينى برخى از اختلالات دیسمورفيک �

 U کاف 1- ســـــندرم پیر رابیـــــن با چانه کوچک )Micrognathia(، شـــــکاف 
شکل و آپنه انسدادى تظاهر مى يابد. ســـــايز زبان اين بيماران نرمال است ولى 
كوچک، به زبان فشـــــار آورده شده و موجب انسداد راه تنفسى و  به علت چانه 

آپنه انسدادى مى شود.
كـــــودكان مبتلا به ســـــندرم پيـــــر رابين در بســـــيارى موارد به ســـــندرم   -2 
كه  Stickler نيز مبتلا هستند. سندرم Stickler يک اختلال اتوزوم غالب است 

موجب موتاســـــیون در ژن هاى کلاژن مى شود. اين سندرم با اختلالات چشمی و 
موسکولواسکلتال تظاهر مى يابد.

کف دست، پایین  گر مالفورماســـــيون هاى مينورى مثل خطوط عرضی  3- ا
گوش ها يا هیپرتلوريســـــم به تنهايى مشـــــاهده شوند، هيچ اهميتى  گرفتن  قرار 
كه اين  خ مى دهند؛ اهميت در آن اســـــت  كه در 3% افراد طبيعى ر ندارند؛ چـــــرا 

علائم همراه با يکديگر ايجاد شوند.
VACTERL association -4 با تظاهرات زير مشخص مى گردد:

V: آنومالى های ستون مهره ها
 )Anal aresia( آترزى مقعد :A

)Cardiac defects( اختلالات قلبى :C 
)Tracheoesophageal fistula( فيستول بين تراشه و مرى :T,E

)Renal anomalies( كليوى R: آنومالى های 
)Limb anomalies( آنومالى های اندام ها :L

گیوســـــفالی )ســـــر لوزى شـــــکل(1 به علت Position داخـــــل رحمی يا  5- پلا
تورتیکولی نوزادان ايجاد مى شود.

تاریخچه باردارى �
كه SGA به دنيا آمده اند ممکن است به علل زير باشند: 1- نوزادانى 

کروموزومی الف( آنومالی های 
ب( تراتوژن ها 

1- Plagicoephaly (Rhomboid shaped)

2- نوزادان درشت جثه )LGA( در موارد زير ديده مى شوند:
الف( نوزادان مادران ديابتی

ب( ســـــندرم Beckwith-Wiedmann: در اين سندرم رشد بيش از حد 
خ مى دهد. ر

3- دیررسی )Postmaturity( در موارد زير ديده مى شوند:
الف( تریزومی 18

ب( آنسفالی
4- در نوزادانـــــى كه با پرزانتاســـــیون بریچ متولـــــد مى گردند، احتمال وجود 

مالفورماسیون هاى مادرزادى بيشتر است.
5- بالا بودن سن مادر شانس جدانشدگی ها2 و لذا تریزومی ها را بالا مى برد.

6- بـــــالا بودن ســـــن پدر ريســـــک موتاســـــیون هاى جديد كه ســـــبب ايجاد 
صفت هاى اتوزومال غالب مى شوند را افزايش مى دهد.

7- داروها، ســـــیگار، الکل و بیماری های مادر با بعضى از مالفورماســـــيون ها 
رابطه دارند.

8- افزايش ميزان مايع آمنيوتيک مى تواند با انســـــداد روده يا آنومالی های 
CNS همراه باشد.

كاهـــــش ميزان مايـــــع آمنيوتيک در نشـــــت مزمـــــن مایـــــع آمنیوتیک يا   -9
مالفورماسیون هاى دستگاه ادرارى مشاهده مى گردد.

معاینه فيزیکى �
zz.گيرد رشد: وزن، قد و دور سر بايد مورد سنجش قرار 

کروموزومی، ديســـــپلازى اســـــکلتی،  SGA -1 در بعضـــــى از ابنورمالیتی هاى 
مواجهه با مواد سمی و تراتوژنیک مشاهده مى گردد.

2- سايز بزرگ نوزاد در ســـــندرم های Overgrowth مثل سندرم Sotos يا 
Beckwith-Wiedemann و همچنين نوزادان مادران ديابتی ديده مى شود.

كوچک هستند. کندروپلازى، اندام ها نسبت به سر و تنه  3- در آ
zz معاينه دقيق جمجمه و صورت :)Craniofacial( جتجته و صـــــورت

كه بسيارى از مالفورماسيون هاى مادرزادى تظاهرى  بسيار ضرورى است؛ چرا 
در جمجمه و صورت دارند.

گفته مى شود. گر سايز و شکل سر طبيعى باشد به آن نرموسفال  1- ا
الف( دولیکوســـــفالیک )Dolichocephalic(: به ســـــر دراز و باريک اطلاق 

مى گردد.
گفته  كوتـــــاه و پهن  کـــــی ســـــفالیک )Brachycephalic(: به ســـــر  ب( برا

مى شود.
گیوســـــفالیک )Plagiocephalic(: به سر نامتقارن )آسيمتريک( يا  ج( پلا

كج و متمايل به يک سمت اطلاق مى گردد.
گيرد. 2- هرگونه عدم تقارن )آسیمترى( در صورت بايد مورد توجه قرار 

کندروپلازى، پيشانى برجسته است. 3- در آ
گفته  4- به نزديک بودن بيش از حد چشـــــم ها به يکديگر، هیپوتلوريسم 

كى از اختلال در تشکیل مغز در خط میانی است. مى شود. هيپوتلوريسم حا
5- به فاصله بيش از حد چشم ها از يکديگر، هیپرتلوريسم اطلاق مى گردد.

گيرد: 6- طول شکاف بين پلکى بايد مورد ارزيابى قرار 
الف( در ســـــندرم جنين الکلى، طول شکاف بين پلکى و باز شدن چشم ها 

محدود است.
 ب( در سندرم Kabuki، طول شکاف بين پلکى افزايش مى يابد. سندرم

کوتاهی قد،  Kabuki با تظاهرات زير مشـــــخص مى گردد: جثـــــه کوچک، 

2- Nondisjunction

تكنيکFISHجهتتشـــــخيصحـــــذف22q11.2 در شـــــکل 26-8. تصویرىاز
Velocardiofacialهمراهیباسندرم
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عقب ماندگی ذهنی، شـــــکاف بین پلکی طویل، برگشـــــت قسمت خارجی 
ج پلک تحتانی به سمت خار

7- جهت شکاف بين پلکى هم اهميت دارد:
الف( در سندرم داون، شکاف بين پلکى به سمت بالاست.

کولینز، شکاف بين پلکى به سمت پايين مى باشد. ب( در سندرم تريچر 
8- چین هـــــاى اپى کانتـــــال در ســـــندرم داون و ســـــندرم جنیـــــن الکلی ديده 

مى شوند.
9- پل بینی پهن و صاف در ســـــندرم داون و ســـــندرم جنین الکلی مشاهده 

مى گردد.
zzگردن

1- گردن پره دار از علائم شايع و مهم سندرم ترنر و سندرم نونان مى باشد.
2- موقعیت خط رويش مو و همچنين ســـــایز غده تیروئید بايد مورد بررسى 

گيرد. قرار 
zzتنه

1- قفسه ســـــینه سپرى شکل )Shield-like chest(، در سندرم ترنر و نونان 
ديده مى شود.

2- دفورمیتی پکتوس و اسکولیوز در سندرم مارفان شايع هستند.
zzاندام ها

Contracture -1هاى مفصلى متعدد در موارد زير ديده مى شوند:
الف( آرتروگريپوز

كه موجـــــب اختلال در پروناســـــيون يا  ب( سينوســـــتوز راديـــــوس و اولنا 
سوپيناسيون آرنج مى شود.

ج( سندرم جنين الکلى
X كروموزوم د( آنوپلوئيدى هاى 

کتیلـــــی به انگشـــــتان اضافى اطـــــلاق مى گـــــردد. در تریزومی 13  2- پلی دا
مشاهده مى گردد.

كم بودن تعداد انگشـــــتان اشـــــاره دارد در سندرم  كه به  کتیلی  3- اولیگودا
فانکونی ديده مى شـــــود. ســـــندرم فانکونی با تظاهرات زير مشـــــخص مى گردد: 
کلیه و اندام ها، آپلازى دست  آنمی، لکوپنی، ترومبوسیتوپنی، آنومالی های قلب، 

و آپلاژى شست دست.
کتیلی به اتصال دو يا چند انگشت به يکديگر اطلاق مى شود.  4- ســـــین  دا

كتيلى در سندرم Smith-Lemli - Opitz ديده مى شود. سين  دا
5- درماتوگلیفیک هـــــا )Dermatoglyphics( به الگوهاى مختلف خطوط 
كى از هیپوتونی نوزادى بوده  کف دســـــتی عرضی حا دستى اطلاق مى شود. خط 
و در 50% مبتلايان به ســـــندرم داون و 10% افراد طبیعی مشـــــاهده مى گردد. يک 
كتريستيک خطوط كف دستى در سندرم جنین الکلی ديده مى شود. كارا الگوى 

zz دســـــتگاه رنیتال: ابهام تناســـــلی اغلـــــب در آندوکرينوپاتی ها مشـــــاهده
مى شـــــود؛ از جمله در هیپرپلازى مادرزادى آدرنال. هيپرپلازى مادرزادى آدرنال 
در دخترها موجب مردانه شدن اعضاى تناسلی خارجی مى شود وليکن دستگاه 

گرفتار نمى گردد. ژنيتال پسرها 

که یادم باشد 

کروســـــفالی، پهن و صاف شدن  كندروپلازى باعث کوتاهی قد، ما 1- آ
کوتاهی ريشه اندام ها مى شوند. وسط صورت همراه با پیشانی برجسته و 
ع 1 عبارتند از: 1( لکه هاى شیر - قهوه اى،  2- علائم نوروفيبروماتوز نو
گزيـــــلا و اينگوينـــــال؛ 2( ندول هـــــاى Lisch )هامارتوم هـــــاى  کک و مـــــک آ
كه بـــــا Slit-Lamp ديده مى شـــــود(، 3( نوروفیبروم ها  پيگمانتـــــه عنبيه 

)تومورهاى سلول شوان(. 
 mtDNA كه داراى موتاســـــيون در 3- در توارث ميتوكندريايى، زنى 
اســـــت، اين موتاســـــيون را به تمام فرزندانش )چه پسر، چه دختر( منتقل 

مى نمايد.
 4- تظاهرات ســـــندرم پرادر - ويلى؛ عبارتنـــــد از: 1(هیپوتونی از دوره 
Prenatal آغاز می شـــــود؛ 2( تأخیر رشد بعد از تولد؛ 3(چشم هاى بادامی، 

کوچک، اختلال تکامل، هیپوگناديسم هیپوگنادوتروپیک  دست ها و پاهاى 
و چاقی بعد از شیرخوارگی. 

5- علائم ســـــندرم آنجلمن عبارتند از: 1- عقب ماندگی ذهنی متوسط 
کسیک دست ها و پاها، 4- ظاهر  تا شـــــديد، 2- فقدان تکلم، 3-حرکات آتا
که با خنده تظاهر  کرانیوفاشـــــیال و 5- يک اختلال تشنجی  کتريستیک  کارا

می يابد.
6- 3 ویژگی اصلی سندرم X شکننده )Fragile X( عبارتند از:

کروارکیديســـــم(: حجم بيضه دو برابر ميزان  الف( بیضه هاى بزرگ )ما
طبيعى آن در دوره بزرگسالى است.

ب( عقب ماندگی ذهنی
گوش هاى برجسته ج( 

 ،α-FP عـــــلاوه بـــــر ،)Quad  screen( 7- در غربالگـــــرى چهارگانـــــه
ســـــه پروتئين ديگر يعنـــــى اســـــتریول غیرکونژوگـــــه )Inhibin A ، )uE3 و 

کوریونی انسانی  )HCG( به غربالگرى اضافه مى شود. گنادوتروپین 
8- ســـــونوگرافی غربالگـــــرى در هفتـــــه 18 بـــــاردارى جهـــــت بررســـــى 
کلیه، ريه و ستون فقرات  آنومالى های جنين انجام مى شـــــود و مغز، قلب، 

جنین را مورد بررسى قرار مى دهد.

توجهفرمائيد. شکل 27-8. سندرمنونان.بهگردنپرهدار
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9- 50% از مبتلايان به ســـــندرم داون، بیمـــــارى مادرزادى قلب دارند. 
اين اختـــــلالات عبارتند از: کانال دهلیزى - بطنـــــی، VSD،ASD و بیمارى 

دريچه اى.
10- 10% از مبتلايـــــان به ســـــندرم داون داراى آنومالی های دســـــتگاه 
گوارشـــــى عبارتند از : آترزى  گوارش مى باشـــــند. شـــــايع ترين آنومالى های 

.)Imperforate anus( دئودنوم، پانکراس حلقوى و مقعد سوراخ نشده
كتيلى و ساير علائم  گر Aplasia cutis congenita همراه با پلىدا 11- ا

باشد، براى تشخيص تريزومى 13 پاتوگنومونیک مى باشد.
12- مبتلايان به ســـــندرم كلاين فلتر، قد بلند بوده و دست ها و پاهاى 
درازى دارند. ايـــــن بيماران در نوجوانى يا بزرگســـــالى دچار ژنیکوماســـــتی 

مى شوند.
13- ريسک سندرم ترنر با افزايش سن مادر بیشتر نمی شود.

14- گردن پره دار از علائم شـــــايع و مهم ســـــندرم ترنر و سندرم نونان 
مى باشد.
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درصد سؤالات فصل 9 در 20 سال اخیر: %3/72 �

که بیشترین سؤالات را به خود اختصاص داده اند )به ترتیب(: � مباحثی 

كتوز ناشـــــى از  كتون اورى، 3-بيمارى ادرار شـــــربت افـــــرا، 4- هيپرآمونمى )الگوريتم 9-1(، 5-  كتوزومـــــى، 2- فنيل  گالا  -1
گليکوژن گرسنگى، 6- هوموسيستين اورى، 7- اسيدمى ايزووالريک، 8- اختلالات ذخيره 

آنالیز آماری سؤالات فصل 9

9 اختلالات متابولیک کودکان

ارزیابی بیماری های متابولیک

كمبـــــود يک آنزيم،  � فيزيوپاتولوژى: بيماری هـــــای متابوليک به علت 
خ مى دهد. كتور آنزيم يا حمل كننده بيوشيميايی ر كوفا

كثر بيماری هـــــای متابوليک به روش اتوزوم مغلوب به  � نحوه توارث: ا
كه به شکل وابسته به X به ارث مى رسد.   OCT كمبود ارث مى رسند؛ به غير از 

برخى از بيماری های متابوليک، توارث میتوکندریایی دارند.
كثراً طى چند ســـــاعت تا  � تظاهـــــرات بالينی: بيماری هـــــای متابوليک ا

كثراً علائم سپســـــیس دیررس را تقليد  چنـــــد هفته پس از تولد تظاهـــــر يافته و ا
 ،Poor feeding ،كه با لتـــــارژى، تون عضلانی پائیـــــن مى نماينـــــد. در نوزادانى 
هیپوترمی، تحریک پذیرى یا تشنج تظاهر پيدا مى كنند، بايد به اختلال متابولیک 
كودكان بزرگتر، شروع  هیپوگلیسمیک یا توکسیک مشکوک شد. در شيرخواران و 
مصرف يک غذا يا يک استرس مثل گرسنگی يا تب مى تواند وجود يک بيماری 
كاروز در رژيم  متابوليک را آشـــــکار نمايد؛ به عنوان مثال شـــــروع فروكتوز يا ســـــا

غذايی مى تواند عدم تحمل به فروکتوز را هويدا نمايد.
zz كثراً به تظاهر توكســـــیک: تظاهر توكســـــيک بيماری های متابوليـــــک ا

كه با آنسفالوپاتى  شکل يک آنســـــفالوپاتى مى باشـــــد. بيماری های متابوليکى 
تظاهر مى يابند، عبارتند از: 

1- اختلال در سيکل اوره
2- پروپيونيک اسيدمى

3- متيل مالونيک اسيدمى
4- اسيدمى های ارگانيک

كتون اوری 5- فنيل 
6- بيماری ادرار شربت افرا

zz تظاهرات هیپوگلیســـــمیک: برخى از بيماری های متابوليک با تظاهرات
كه عبارتند از: هيپوگليسمى تظاهر پيدا مى كنند 

كسيداسيون اسيدهای چرب با زنجيره متوسط و بلند 1- اختلالات ا
گليکوژن 2- بيماری های ذخيره 

كتوزمى 3- گالا

كتون 4- اختلال مصرف 
zz هپاتومگالی: بيماری های متابوليکى كه موجب هپاتومگالى مى شـــــوند

عبارتند از:
II و I ع گليکوژنى نو 1- بيماری های ذخيره 

II و I ع كاريدوز نو 2- موكوپلى سا
گوشه و نيمن پيک 3- بيماری 

zz كه موجب ردی و نارســـــایی كبدی: بيماری های متابوليـــــک مهمى  ز
كبدی مى گردند، عبارتند از: زردی و نارسايی 

كتوزمى گالا  -1
كبدی( و تيروزينمى شيرخوارگى )زردی( ع I )نارسايی  2- تيروزينمى نو

3- عدم تحمل ارثى فروكتوز
zz بـــــالا با یا بدون Anion gap اســـــیدوز متابولیک: اســـــیدوز متابولیک با

كه  ح مى كند. بيماری هـــــای متابوليکى  کتوز، يـــــک اختلال متابوليک را مطـــــر
موجب اسيدوز متابوليک مى شوند، عبارتند از:

كتوزمى گالا  -1
2- متيل مالونيک اسيدمى

3- پروپيونيک اسيدمى
4- ايزووالريک اسيدمى

كسيداسيون اسيدهای چرب 5- اختلالات ا
كمبود پيرووات دهيدروژناز  -6
كربوكسيلاز كمبود پيرووات   -7

8- اختلالات زنجيره تنفسى )ميتوكندريايی(
zz كتوز: كتوز قابل ملاحظه در نوزادان به نفع اختلالات اسیدهای ارگانیک

مى باشد.
كـــــه دچار تغيير هوشـــــياری،  � كودكانى  بررســـــی آزمایشـــــگاهی: تمام 

تحريک پذيری، علائم نورولوژيک و اپيزودهای شـــــبيه به سپســـــيس مى شوند 
گيرند.  گلوکز خون و آنیون گپ مورد بررسى و آزمايش قرار  ک پلاســـــما،  بايد آمونیا
بررسى های آزمايشـــــگاهى اوليه در افراد مشکوک به بيماری های متابوليک در 

جدول 1-9 آورده شده اند.
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كثر بيماری های  � غربالگری بیماری های متابوليـــــک: روش غربالگری ا
كثر موارد  متابوليک، اســـــپکترومتری MS/MS(  Tandem mass( اســـــت. در ا
مى توان در طى 24 تا 48 ســـــاعت پس از تولد، آزمايشـــــات غربالگری را انجام 
كه پاسخ تســـــت غربالگری آنها مثبت است،  داد. تعداد زيادی از شـــــيرخوارانى 
به بیماری متابولیک مبتلا نمی باشـــــند، به همين دليل تســـــت های غربالگری، 
گر يک تســـــت غربالگری مثبت باشد بايد  آزمايشـــــات تشخيصى نمى باشـــــند. ا

جهت تشخيص قطعى، تست های اختصاصى انجام شوند.

ک خون( هیپرآمونمى )افزایش آمونیا

گر شـــــيرخوار يا كودكى با علائم آنسفالوپاتی توکسیک مراجعه  � مقدمه: ا
ک خون( مشکوک شد. نمايد حتماً بايد به هیپرآمونمی )افزایش آمونیا

هيپرآمونمی شدید نوزادى �
zzک خون بیشـــــتر از  میـــــزان آمونیـــــاک خـــــون: در ايـــــن مـــــوارد آمونيـــــا

1000 میکرومول در لیتر است.
zz ،هیپوتونـــــی، آپنـــــه، هیپوترمی ،Poor feeding :تظاهـــــرات بالینـــــی

کنترل از علائم مهم هيپرآمونمى شديد  کوما و تشـــــنج هاى غیرقابل  اســـــتفراغ، 
لکالوز تنفسی شايع است. نوزادى مى باشند. آ

يابى هيپرآمونمى شيرخواران )بسیار مهم و 100% امتحانی( ز يتم ار شکل 1-9. الگور

جدول 1-9. آزمایشات اولیه در افراد مشکوک به بیماری های متابولیک1

ادرارخون و پلاسما

ABG
گپ الکتروليت ها و آنيون 

گلوكز
ک آمونيا

كبدى آنزيم هاى 
كت2 CBC،  Diff و پلا

كتات، پيروات لا
اسيدهاى آلى

اسيدهاى آمينه
كارنيتين آسيل 

كارنيتين

گلوكز
pH

كتون
مواد احياءكننده

اسيدهاى آلى
گليسين ها آسيل 

اسيد اورتيک

كوما يا تشـــــنج،  يابی هـــــای اختصاصـــــى شـــــامل MRI جمجمه در صـــــورت وجود  1- ارز
كارديوميوپاتى، ســـــنجش اسيدهاى آمينه CSF به وسيله  كوكارديوگرافى در صورت وجود  ا

گر شک به هيپرگليسمى غيركتوتيک وجود داشته باشد. كروماتوگرافى ستونى ا
كوئله  پنى در اسيدوزهاى ارگانيک مشاهده مى گردد. لنفوسيت وا 2- ترومبوسيتوپنى و نوترو



14
02

ن 
آبا

 / 
هم

وزد
ل ن

سا
 / 

21
ه 0

مار
 ش

ن/
نوی

ب 
 ط

مه
هنا

ما

43

کی
ش

 پز
مه

هنا
ما

اطفال - 1/ فلل  9 اختک ت متابولیک كودكان

www.kaci.ir

Guideline & Book Review23

zz ع گـــــر درمان صـــــورت نگيرد، مـــــرگ در عرض چنـــــد روز به وقو درمان: ا
مى پيوندد.

هيپرآمونمی متوسط نوزادى �
zz ک خون در محدوده 400-200 میکرومول میزان آمونیاک خون: آمونيا

در لیتر است.
zz و استفراغ مهمترين Poor feeding  ،CNS تظاهرات بالینی: ســـــركوب

لکالوز  كتريســـــتيک نبوده ولى آ كارا گروه  تظاهرات آن هســـــتند. تشـــــنج در اين 
خ دهد. تنفسی ممکن است ر

zz كه موجب اســـــيدوز اتیولوژی: اختـــــلالات متابوليســـــم اســـــيدهای آلى 
ع هيپرآمونمى هستند. متابوليک مى شود، علت اين نو

کودکی � هيپرآمونمی بالينی در اواخر شيرخوارگی و 
zz اتیولوژی: شـــــيرخواران داراى اختـــــلال در ســـــیکل اوره ممکن اســـــت تا

هنگامى كه با شـــــير كم پروتئين مادر تغذيه مى شـــــوند حالشان خوب باشد، اما 
بـــــا افزایش پروتئین رژیم غذایی يا مواجهه با اســـــترس متابولیک ممکن اســـــت 

خ دهد. هيپرآمونمى بالينى ر
zz عکئم بالینی: تظاهرات بالينى عمدتاً به صورت لتارژى و استفراغ است

كه غالباً به کوما منجر مى شود. 
ع هيپرآمونمى تيپيک نيست.  تشنج در اين نو

zz 200 -500 ک پلاســـــما در طى دوره حمله حاد بيمارى تشخیص: آمونيا
كاهش  ک  كاهش مصرف پروتئين، سطح آمونيا ميکرومول در ليتر اســـــت اما با 
گر  يافته و اين حالت ممکن اســـــت تا سال ها تشخيص داده نشود به خصوص ا

علايم CNS وجود نداشته باشد.
zz تشخیص افتراقی: حملات بيمارى طى اپيدمى هاى آنفلوانزا با سندرم

Reye اشتباه مى گردند.

 نـــــوزاد 6 روزه ای بـــــه علت هيپوتونـــــى، هيپوترمى، شـــــير نخوردن و 

استفراغ هاى مكرر به عنوان عفونت خون در بخش نوزادان بسترى شده است. 
كوما مى شود. از ابتداى بســـــترى آلكالوز  6ســـــاعت پس از بســـــترى دچار آپنه و 

كدام است؟ تنفسى داشته، محتمل ترین تشخيص 
ى ]دانشگاه شيراز[( كشور )پرانترنى  اسفند 93 _ قطب 5 

كربوهيدرات ها الف( اختلال متابوليسم 
ب( اختلال متابوليسم اسيدهاى آمينه

كسيداسيون اسيدهاى چرب ج( اختلال ا
د( اختلال سيکل اوره

کتوتیک گرسنگى و هیپوگلیسمى  کتوز ناشى از 

گرسنگی � کتوز ناشی از 
zz یف: گرســـــنگى همراه با اســـــتفراغ، بی اشـــــتهايی، دهيدراتاسيون و تعر

اســـــهال در طى يک بیمارى ویروســـــی و بدون وجـــــود بيماری های متابوليک، 
کتونورى خفیف شود. مى تواند موجب اسیدوز و 

zz عکئم بالینی: علايم بالينى عبارتند از: تظاهرات بيمارى اوليه، اسیدوز
كه به سرعت به درمان با کربوهیدرات ها پاسخ مى دهد. خفیف و کتونورى 

zz ،گرسنگى مى باشد كه پاســـــخ طبيعى به  ى: در اين حالت  یوپاتولوژ فیز
کتوتیولاز  كتوز شـــــديد همچنين مى تواند در اثر کمبود  گلوكز خون پایین اســـــت. 

كتوز به  كمبود SCOT  1 باشـــــد. در اين اختلالات، هيپوگليسمى شديد بوده و  يا 
گلوکز IV بهبود مى يابد. اين اختلالات بيشتر  آهســـــتگی و با تجويز مقادير بالاى 
در گرسنگی، عفونت همراه با تب یا کاهش دریافت غذا به علت استفراغ و اسهال 

به وجود مى آيند.
كتوتيک يک وضعيت شايع ولى  � کتوتيک: هيپوگليسمى  هيپوگليسمی 

گرسنگى مختل شده و هنگام مواجهه  كه در آن تحمل به  غيرطبيعى مى باشد 
خ مى دهد.  كوما ر كتوتيک،هيپوگليسمى همراه با تشـــــنج و  كودک با اســـــترس 
اســـــترس ممکن است شديد )عفونت ویروســـــی توام با استفراغ( يا خفيف )مثل 
كتوتيک در سال  گرسنگی طولانی مدت شبانه( باشد. حمله اوليه هيپوگليسمى 

خ مى دهد. دوّم زندگی ر
zz گلوکز در هنگام درمان:  درمان با زياد نمودن وعده هاى غذایی و تأمين 

استرس مى باشد.
كودكان، کتونورى يک پاسخ طبيعى به   در شــــــــــيرخواران بزرگتر و 

گرسنگى طولانى مدت )نه در طول  شــــــــــب( مى باشد اما در نوزادان، كتونورى 
نشانه بیمارى متابولیک مى باشد.

 كودک 3 ســـــاله به علت تشنج ارجاع شـــــده است. در بررسى های 

كتون دارد. ســـــایر  به عمـــــل آمـــــده Blood Sugar=30mg/dL ادرار بيمار +++ 
كدام است؟ معاينات طبيعى مى باشند. محتمل ترین تشخيص 

)پرانترنى _ اسفند 88(
كتوتيک هيپوگليسمى ب(  الف( هيپرانسولينيسم 

III ع گليکوژن نو د( اختلال متابوليسم  ج( اختلال متابوليسم چربی 

1- SCOT = Succinyl - COA:3 ketoacid CoA transferase

ن شکل 2-9. هپاتومگالى در بيماری های ذخيره گليکوژ
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کربوهیدرات ها اختلالات 

گلیکوژن بیماری های ذخیره  

گليکوژن با هیپوگلیســـــمی و هپاتومگالی  � تعریف: بيماری های ذخيره 
تظاهر مى يابند. 

گروه مى باشند: � گليکوژن 4  انواع: بيماری های ذخيره اى 
گلوكز خون  كه به طور عمده کبد را مبتلا نموده و اثر مستقيمى بر  گروهى   -1

دارند )انواع I و VI و VII( )شکل 9-2(.
گرفتار نموده و بر توانايی انجام  كه به طور عمده عضلات را  2- دســـــته اى 

.)VII و V كارهاى بی هوازى اثر مى كنند )انواع
گرفتار نموده و مســـــتقيماً بر  گروهـــــى كه مى توانند کبد و عضله را با هم   -3

.)III ع گلوكز خون و متابوليسم عضله اثر نمايند )نو

گون را درگير مى كنند، اما هيچ اثر مســـــتقيمى  گونا كـــــه بافت هاى  گروهى   -4
.)IV و II گلوكز خون يا توانايی انجام فعاليت هاى غيرهوازى ندارند )انواع برروى 

علائم بالينی: علائم بالينى انواع بيماری های ذخيره گليکوژن در جدول  �
2-9 آورده شده اند. 3 مورد از مهمترين انواع اين بيماری ها در زير توضيح داده 

شده اند.
zz ،یرکه(: با هيپوگليسمى، هپاتومگالى بدون اسپلنومگالى نوع Ia )فون ژ

كتيک، هيپرتری گليسريدمى، اســـــهال، اختلالات خونريزی دهنده و  اســـــيدوز لا
ع Ia است، فقط علاوه بر علائم  ع Ib شـــــبيه به نو نقرس تظاهر پيدا مى كند. نو

خ مى دهد. فوق، نوتروپنی هم دارند؛ به همين علت مرگ به علت عفونت ر
کبدی افزايش مى يابد. ع Ia )فون ژيركه( ريسک تومورهای   در نو

zz ،کاردیومگالی کاردیومیوپاتی،  نوع II )پمپه(: درگيری قلبى بـــــه صورت 
 II ع كتريســـــتيک نو كارا کوتاه شـــــدن فاصلـــــه PR، تظاهرات  نارســـــایی قلب و 
گلوکوزیداز نوترکیب اميدواركننده بوده  لفا هســـــتند. درمان جايگزينى آنزيمى با آ

است.
ع I و II، تظاهرات نوزادی دارند.  فقط نو

ن جدول 2-9. بیماری های ذخیره گلیکوژ

گهىتظاهرات نوزادیسندرم بالينىآنزیم درگيربيماری پيش آ

Ia تيپ
)فون ژيركه(

كتيک، هپاتومگالى، گلوكز - 6- فسفاتاز هيپوگليسمى، اسيدوز لا
اســـــهال،  آهســـــته،  كتوز، رشـــــد  هيپوتونـــــى، 
گزانتوم و  اختـــــلال خونريزی دهنده، نقـــــرس، 

هيپرتری گليسريدمى 

كتيک،  هيپوگليســـــمى، اسيدمى لا
بـــــزرگ نگرديده  كبد ممکن اســـــت 

باشد.

مرگ زودرس در اثر هيپوگليســـــمى، اســـــيدوز 
كتيک، ممکن اســـــت با تشـــــخيص سريع  لا
يم غذايی خوب شـــــوند، ممکن  و رعايـــــت رژ
كودكى هپاتوما ايجاد مى گردد. است در اواخر 

Ib پنى قابـــــل توجه هم گلوكز 6 فسفات ترانسلوكازتيپ مثـــــل تيپ a ولـــــى نوترو
دارند.

مثل تيپ a ممکن است با عفونت 
تظاهر نمايند.

علاوه بر خطرات تيپ a، ايـــــن بيماران دچار 
ئمـــــى شـــــبيه بـــــه IBD مى باشـــــند. مرگ  علا
ی  بـــــه علت عفونـــــت در دهـــــه دوّم زندگى رو

مى دهد.

II تيپ
)پمپه(

يداز ليزوزومى گلوكوز ضعف عضلانى قرينه شديد، كارديومگالى، آلفا - 
PR كوتاه شدن فاصله نارسايی قلب، 

عضلانى  ضعـــــف  اســـــت  ممکن 
كارديومگالى  يـــــا  و  )كودک شـــــل( 

داشته باشد

بســـــيار بد، مرگ در ســـــال اوّل زندگى شـــــايع 
گلوكزيـــــداز نوتركيب  اســـــت. درمان بـــــا آلفـــــا 

اميدواركننده بوده است.

III تيپ
)فوربس(

كتونوری آنزيم شاخه دار در اوايـــــل بيماری، هيپوگليســـــمى، 
كه با افزايش ســـــن  و هپاتومگالـــــى وجود دارد 
اســـــت دچار خستگى  رفع مى شوند. ممکن 

عضلانى شوند.

گر معمولًا علامتى ندارند كبـــــدی. ا بســـــيار خوب بـــــرای اختـــــلال 
ميوپاتى وجود داشـــــته باشد، مشابه تيپ I و 

V مى گردد.

IV تيپ
)اندرسون(

كـــــه در چند ماهگـــــى آغاز آنزيم شاخه گذار كبـــــدی  ســـــيروز 
كبدی زودرس مى گردد. نارسايی 

بسيار بد، مرگ به دليل نارسايی كبدی در دهه هيچ
اوّل زندگى رخ مى دهد.

V تيپ
)مک آردل(

يلاز عضلانى كـــــه از نوجوانـــــى آغاز فسفور خســـــتگى عضلانى 
مى شود.

كم تحرکندارد خوب، به همراه زندگى 

VI تيپ
)Hers(

كبدی يلاز  هيپوگليسمى خفيف همراه با هپاتومگالى، فسفور
كتونوری

احتمالًا خوبمعمولًا علامتى ندارند

VII تيپ
)Tarui(

ئم بالينى آن شبيه به نوع V است.فسفوفروكتوكيناز عضلانى گهى نوع V است.نداردعلا مشابه پيش آ

VIII كينازتيپ يلاز  ئم بالينى آن شـــــبيه به نوع III اســـــت، فسفور علا
بدون ميوپاتى

خوبندارد

كه وابسته به X هستند، ساير اختلالات، اتوزومال مغلوب مى باشند. كبدى  كيناز  ع از فسفوريلاز  * به جزء يک نو
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zz ،مک آردل(: بـــــه علت اختـــــلال در آنزيم فســـــفوريلاز عضلانى( V نـــــوع
درگيری عضلانى مهمترين يافته در اين بيماران است. اين بيماران با خستگی 

عضلانی در نوجوانی تظاهر مى يابند.
تشخيص: تشـــــخيص نوع I و III با مشـــــاهده بالا بودن اسید اوریک،  �

ح مى گردد. تشخيص بيماری های ذخيره  کتات و ترى گلیســـــرید در خون مطر لا
گليکوژن با تست DNA قطعى مى گردد.

درمان: هدف از درمان، حفظ سطح گلوکز مطلوب خون يا تأمين منابع  �
جايگزين انرژی بر عضلات مى باشد.

zz درمان با تغذیه )I ع گلوكز -6- فســـــفاتاز )نـــــو كمبود   درمان نوع I: در 
گلوکز از راه لوله معدى در يک تا دو ســـــال اول زندگى صورت مى گيرد.  شـــــبانه با 
كافى مى باشد  كم نشاســـــته ذرت خام به طور مکرر  از آن به بعد خوردن مقادير 
گاهاً بدخیم هستند( در دوره نوجوانى و  کبدى )که  ولى ريسک ايجاد تومورهاى 

بزرگسالى وجود دارد.
zzجايگزيـــــن نمـــــودن آنزيم در اوايـــــل زندگـــــى در بيمارى :II درمـــــان نـــــوع 

ع عضلات قلبی و اسکلتی را مبتلا مى سازد. Pompe )تيپ II( مؤثر مى باشد؛ اين نو

گليكوژن داده  كه قبلًا براى وى تشخيص بيماری ذخيره   در بيمارى 

كداميک از  كبدى شده است؛ تشخيص شما  شده است مبتلا به سيروز پيشرفته 
كودكان دانشگاه شيراز _ تير 89( )ارتقاء  موارد زیر است؟ 

Type IV: Anderson )الف
Type II: Pompe )ب

Type I: Von Gierke )ج
Type 0: Glycogen synthetase deficiency )د

توضیح: با توجه به جدول 9-6

كرده است. در سابقه حداقل 2   شـــــيرخوار 4 ماهه با تشنج مراجعه 

كبد بزرگ  كبودشـــــدگى پوستى شده اســـــت. در معاينه  نوبت دچار خون دماغ و 
كاهش يافته و در عكس سينه،  ولى طحال نرمال اســـــت. در بررســـــى، قند خون 

كدام مورد زیر است؟ قلب طبيعى است؛ محتمل ترین تشخيص 
)بورد اطفال _ شهريور 91(

گوشه تيپ يک ب( بيمارى  ع 1  الف( بيمارى نيمن پيک نو
كاريدوز د( موكوپلى سا گليکوژن تيپ يک  ج( بيمارى ذخيره 

كروگلوســـــى و   شـــــيرخوار 2 ماهه پســـــر Floppy appearance و ما

كاردیومگالى در بخش بســـــترى  كاردیوميوپاتـــــى هيپرتروفيک و  هپاتومگالـــــى و 
كدام است؟ است. صحيح ترین تشخيص 

)امتحان پايان ترم دانشجويان پزشکى دانشگاه تهران(
ب( بيمارى مک آردل الف( بيمارى پمپه 

III ع گليکوژن نو د( بيمارى ذخيره  ج( بيمارى آندرسن 

کتوزمى گالا

كمبود شـــــديد آنزیم  � اتيولوژى: ايـــــن بيمارى اتـــــوزوم مغلوب، به دليل 
کتوز - 1 - فسفات اوریدیل ترانسفراز ايجاد مى شود. گالا

یافته هـــــای بالينی: واضح تريـــــن علائـــــم بالينـــــى در دوران نـــــوزادى  �
کبد  تظاهـــــر مى يابند، اين نـــــوزادان با خوردن شـــــير، دچار علائم نارســـــایی 
انعقادى، هیپوگلیســـــمی(، اختلال  )هیپربیلی روبینمی مســـــتقیم، اختـــــلالات 
کت  کاتارا گلیکوزاورى، آمینواسیداورى( و  کلیه )اســـــیدوز،  فانکشن توبول هاى 

مى گردند )شکل 9-4(.
كتوزومى ريســـــک ابتلا به سپســـــیس شـــــدید با   گالا 1- در نوزادان مبتلا به 

E-Coli افزايش پيدا مى كند )100% امتحانی(.

2- به دليل اختلال عملکرد توبول هاى كليوى ممکن است اسیدوزمتابولیک 
گردد. گپ طبیعی )RTA( ايجاد  هیپرکلرمیک با آنیون 

کت دوطرفه ممکن است در چند  کلیه و کاتارا کبد و  3- اختلال در فانکشـــــن 
خ دهند. سال اوّل عمر ر

كودكان بزرگتر، اختلالات یادگیری ديده مى شود. 4- در 
5- دخترها على رغم درمان دچار نارسایی تخمدان مى شوند.

یافته های آزمایشـــــگاهی: يافته های آزمايشگاهى تا حد زيادى وابسته به  �
كتوز مصرف شـــــود )غالباً به صورت  گالا كه  کتـــــوز رژيم غذايی اســـــت. هنگامى  گالا
گلبول هاى قرمز افزايش مى يابند. كتوز - 1- فسفات  گالا كتوز پلاسما و  گالا كتوز(،  لا

لبومینورى همواره وجود دارد. 1- هیپوگلیسمی شايع بوده و آ

ن  ن حاكى از تجمع گليکوژ ى ذخيره گليکوژ شکل 3-9. لام بيوپسى كبد در بيمار
در داخل سلولهاى كبدى مى باشد.

كتوزمى شکل 4-9. گالا
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کنش  كتـــــوز معمـــــولًا در ادرار اين بيماران وجـــــود دارد و به كمک وا 2- گالا
کســـــیداز در تســـــت نوارى ادرار  گلوکز ا کنش با  مثبـــــت مـــــواد احیاءکننده و عدم وا

تشخيص داده مى شود )100% امتحانی(.
کتوز - 1- فسفات اوریدیل  گالا كاهش شديد  3- تشخيص با نشـــــان دادن 

ح مى گردد. ترانسفراز  مطر
كتوز -1- فسفات اوريديل ترانسفراز در تست  گالا 4- وجود موتاسيون هاى 

DNA موجب تأييد تشخيص مى شود.

انعقادی،  اختلالات  هیپوگلیسمی،  مستقیم،   هیپربیلی روبینمی 

کت  کاتارا عفونت با E-Coli ، اسیدوز متابولیک هیپرکلرمیک با آنیون گپ نرمال، 
كتوزمى هستند. گالا و وجود مواد احیاءکننده در ادرار به نفع 

 غربالگری: تســـــت غربالگـــــرى نـــــوزادى بايـــــد ســـــريعاً انجام شـــــود زيرا �
كنند. تســـــتى  امـــــکان دارد شـــــيرخواران مبتلا در اوّلین هفتـــــه بعد از تولد فوت 
 GALT كتوزمى اســـــتفاده مى شـــــود، ســـــنجش آنزیم گالا  كه بـــــراى غربالگرى 
كه در چند روز اوّل زندگی  کتوز - 1 - فســـــفات - اوریدیل ترانسفراز( اســـــت.  )گالا

بايد انجام شود.
كننده تشخيص عبارتند از: � تست های قطعی: آزمون هاى تأييد 

GALT 1- سنجش آنزیم
DNA 2- تست

کتوز - 1 - فسفات گالا 3- سنجش 
کتور از رژیم غذایی صورت مى گيرد  � کتوز و لا گالا درمان: درمان با حذف 

كه پيش از درمان  و موجب تصحيح سريع اختلالات مى شـــــود، اما شيرخوارانى 
كنند. بسیار بدحال مى باشند، امکان دارد قبل از تأثیرکردن درمان فوت 

كرده اند. در معاينه  كلستاز بسترى   شـــــيرخوار 4 ماهه اى را به علت 

كت دارد. در بررسى آزمايشگاهى افزايش ALT و   كاتارا تأخير رشد، هپاتومگالى و 
كننده ى مثبت در ادرار و اسيدوز متابوليک هيپركلرميک  AST سرم، ماده ى احيا
كداميک از تشخيص های زیر محتمل تر  گزارش شـــــده است؛  گپ طبيعى  با آنيون 
)پرانترنى _ اسفند 85( است؟ 

ب( بيمارى ويلسون كتوزمى  گالا الف( 
د( سندرم فانکونى گليکوژن  ج( بيمارى ذخيره 

كبـــــدى، زردى نـــــوزادى و   دختـــــر 45 روزه ای بـــــه علـــــت اختلالات 

كرده اســـــت. آزمايش هاى  كت به درمانگاه بيماری های متابوليک مراجعه  كاتارا
بيمار به قرار زیر است :

Bilirubin  Total=20, Bil Direct=18, SGOT=110, SGPT=120
ح است؟ كداميک از بيماری های متابوليک براى بيمار مطر

گيلان و مازندران( ى دانشگاه  كشور )پرانترنى شهريور 93 _ قطب 1 
I ع ب( تيروزينمى نو كاريدوز  الف( موكوپلى سا

كتوزومى گالا د(   II ع ج( تيروزينمى نو

کتوکیناز گالا کمبود 

کتوز در مايعات  كه موجب تجمع گالا يک بيمارى اتوزوم مغلوب مى باشد 
کتیتول مى شـــــود.  بدن شـــــده و از طريق عمل آلدوز ردوکتاز، ســـــبب ايجاد گالا

کت و به ندرت افزایش ICP شود. کتیتول مى تواند موجب کاتارا گالا

کت و افزایش ICP مى گردد. كتوكيناز موجب کاتارا گالا  كمبود 

عدم تحمل ارثى فروکتوز

 اتيولوژی: كمبود فروکتوز -1- فسفات آلدولاز سبب تجمع فروكتوز _  1 _ فسفات �
 مى گردد.
تظاهرات بالينی: استفراغ، هيپوگليســـــمى )به ويژه پس از مصرف آب  �

كليوی، تظاهرات اصلى آن هستند. كبدی و  ميوه(، بيماری شديد 
درمان: حذف فروکتوز و سوکروز از رژيم غذايی �

كدام ماده  كـــــودک مبتلا بـــــه عدم تحمل ارثـــــى فروكتوز، حـــــذف   در 

)پرانترنى _ شهريور 90( غذایى زیر لازم نيست؟ 
ب( آب قند الف( آب ميوه 

د( عسل كتوز  ج( لا

اختلالات اسیدهای آمینه

)PKU( فنیل کتونورى

كه در �  اپیدميولوژى: فنيل كتونورى يک بيماری اتوزوم مغلوب اســـــت 
خ مى دهد. يک در هر هزار تولد زنده ر

لانین هیدروکســـــیلاز  � كمبود يا فقدان فنیل آ اتيولوژی: PKU به علـــــت 
ايجاد مى گردد. اين آنزيم، فنيل آلانين را به تیروزین تبديل مى كند.

علائـــــم بالينی: فنيل كتونوری، غالباً بر مغز اثـــــر مى گذارد؛ علائم بالينى  �
اين بيماران به قرار زير است:

گر درمان  1- مبتلايـــــان بـــــه PKU در هنگام تولّد، طبیعی هســـــتند ولـــــى ا
نشوند، عقب ماندگی ذهنی شدید )IQ در حد 30( در طى اوّلین سال زندگی روی 

مى دهد.
كمبود تيروزين، اين بيماران موی  2- به علت توليد نشدن ملانين ناشى از 

بلوند و چشم های روشن دارند.
کپک( گزما و بوی موش مرده در ادرار )بوی  3- ا

4- تشنج
5- میکروسفالی

غربالگری: غربالگری به روش اسپکترومتری MS/MS صورت مى گيرد.  �
کمّی اسیدهای آمینه پلاسما انجام مى شود. گر غربالگری مثبت باشد آنالیز  ا

گر فنيل آلانين پلاسما بیشتر از mg/dl( 360 μM 6( باشد،  � تشخيص: ا
كلاسيک درمان نشده   PKU ح مى شود. در تشـــــخيص هيپرفنيل آلانينمى مطر
ميزان فنيل آلانين بیشـــــتر از μM 600 است. در انواع خفيف هيپرفنيل آلانينمى 

کمتر از 600 مى باشد. سطح فنيل آلانين بیشتر از 360 اما 
 درصد قابــــــــــل ملاحظه اى از نوزادان پره ماچــــــــــور و تعداد اندكى از 

لانین مى شوند. گذراى فنیل آ نوزادان Full-term دچار افزایش 
درمان: فنيل آلانين يک اســـــید آمینه ضروری بوده و برای رشـــــد و نمو  �

كامل قطع  لازم اســـــت؛ لذا در مبتلايان به فنيل كتون اوری نبايـــــد آن را به طور 
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نمود بلکه بايد مصرف آن محدود شـــــود. درمان بـــــه كمک يک رژيم غذايی با 
لانین براى تمام عمر مى باشد. هدف از درمان، رساندن ميزان  محدودیت فنیل آ

فنيل آلانين پلاسما در محدوده mM 360-120 مى باشد.
گهى درمان در PKU ، عالی مى باشـــــد. دســـــتيابی  � گهی: پيش آ پیش آ

كه درمان با رژيـــــم غذايی با  به هـــــوش طبيعى در صورتـــــى امکان پذير اســـــت 
گردد. اشـــــکالات یادگیرى و  محدوديـــــت فنيل آلانيـــــن در 10 روز اوّل زندگی آغاز 

اختلال در عملکرد اجرایی گزارش شده اند. 
هيپرفنيل آلانينمـــــی مادر: هيپرفنيل آلانينمـــــى در مـــــادر بايـــــد قبل از  �

كنترل شود تا از آسیب مغزى جنین، بیمارى  باردارى و در طول باردارى به دقت 
گردد. قلبی مادرزادى و میکروسفالی جلوگيرى 

كمتـــــر از 2% از مبتلايان  � فنيل کتونـــــوری غيرکلاســـــيک )بدخيـــــم(: در 
كه  فنيل كتونوری، اختلال در سنتز يا متابوليسم تتراهیدروبیوپترین وجود دارد 
موجب بیماری پیشرونده و کشنده CNS مى شود. درمان اين بيماران به كمک 
رژيم غذايی با محدوديت فنيل آلانين و تجويز فرآورده های تتراهيدروبيوپترين 

صورت مى گيرد.

 شـــــيرخوار پســـــر يک ســـــاله، 2 هفته بعد از تولد با تشـــــخيص فنيل 

گرفته و على رغم آن  كتونورى تحت درمان رژیم فنيل آلانين محدود شـــــده قـــــرار 
كداميک از موارد زیر محتمل ترین  كمبود  دچار علایم نورولوژيک شده اســـــت. 

علت بروز علائم عصبى در وى شده است؟
كودكان دانشگاه شهيد بهشتى - مرداد 90( )ارتقاء 

كارنيتين  ب(  الف( بيوتين 
د( تيامين  ج( تتراهيدروبيوپترين 

كه در زمان تولد طبيعى بوده اســـــت به علت   شـــــيرخوار 12 ماهه اى 

گردن نمى گيرد و قادر به نشستن نيست،  هيپوتونى ارجاع شـــــده اســـــت. بيمار 
كه  گزمایى روى صورت و بدن مشاهده مى شود  موهاى روشـــــن دارد و ضايعات ا
گفته مادر به درمان پاســـــخ نداده اســـــت. در معاينه ارگانومگالى وجود ندارد  به 

كداميک از موارد زیر با  و معاينه چشـــــم نيز طبيعى است. افزايش سطح ســـــرمى 
تشخيص این بيمار منطبق است؟

ى ]دانشگاه تهران[( كشور )پرانترنى شهريور 93 _ قطب 10 
ب( هموسيستئين الف( فنيل آلانين 

د( والين ج( تيزوزين 

تیروزینمى

کبدی و کارســـــینوم  � اهميت: تيروزينمـــــى ريســـــک بیماری های شـــــدید 
هپاتوسلولر را بالا مى برد. انواع تيروزينمى در زير توضيح داده شده اند.

� I تيروزینمی نوع
zz.اتیولوژی: به علت كمبود فوماریل استواستات هیدرولاز ايجاد مى گردد
zz ،كبـــــدی، اختـــــلالات خونريزی دهنده عکئـــــم بالینی: بيماری شـــــديد 

هيپوگليســـــمى، هيپوآلبومينمى، افزايـــــش ترانس آمينازهـــــا و اختلال عملکرد 
كليوی تظاهرات اصلى آن مى باشند. توبول های 

 ،I ک ترين عارضه تيروزينمى نوع  مهمترين و خطرنا

کارسینوم هپاتوسلولر کبدی است.
zz افزايـــــش مشـــــاهده  بـــــا   ،I ع  نـــــو تيروزينمـــــى   تشخیص: تشـــــخيص 

سوکسینیل استون در ادرار و سرم قطعى مى گردد. تست DNA هم در دسترس 
مى باشد.
zzدرمان

کم لانین و تیروزین  1- رژیم غذایی با فنیل آ
)Nitisinone(   NTBC  2- تجویز

كاهش يافته است. كبد  کبد: با وجود درمان های فوق، پيوند  3- پیوند 
� III و II تيروزینمی
zz كه موجب اختلال کف دســـــت و پا و کراتیـــــت  عکئم بالینی: هیپرکراتوز 

بینایی مى شـــــود، مهمترين تظاهرات آن هستند. اين تيروزينمى ها خفيف تر از 
ع I بوده و معمولًا سوكسينيل استات در آنها بالا نمى رود. نو

zzلانین و تیروزین در رژيم غذايی درمان: محدوديت فنیل آ

گزارش  كارســـــينوم هپاتوسلولر   كودک 10 ساله اى  كبد   در بيوپســـــى 

كنون به علت ريكتـــــز تحت درمان  شـــــده اســـــت. در ســـــابقه، از يک ســـــالگى تا
ى _ اسفند 80( )دستيار مى باشد. بيمارى اوليه وى چه مى باشد؟ 

كتوزومى گالا ب(  الف( سيستينوزيس 
د( فروكتوزمى ج( تيروزينمى 

هموسیستین اورى

كه بافـــــت همبندى، مغز و  � تعریف: يـــــک بيمارى اتوزوم مغلوب اســـــت 
سیستم عروقی را مبتلا مى نمايد.

اتيولوژی: كمبود سیستاتیونین بتا سنتتاز �
هوموسیستین  � كمبود سيســـــتاتيونين بتا ســـــنتتاز،  فيزيوپاتولوژى: در 

در خـــــون افزايش يافتـــــه و در ادرار ظاهر مى گـــــردد. همچنيـــــن تبديل مجدد 
هوموسيستين به متيونين تشديد مى گردد و در نتيجه سطح متیونین خون بالا 

ى درمان نشده شکل 5-9. فنيل كتونور
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كه معمولًا استفاده مى شود متیونین خون را  مى رود. تســـــت غربالگرى نوزادى 
مورد سنجش قرار مى دهد.

یافته های بالينی: نـــــوزادان مبتلا به هموسيســـــتين اوری، معمولًا در  �
هنگام تولد بی علامت هســـــتند بـــــه تدريج با افزايـــــش متيونين خون، علائم 

بالينى زير ايجاد مى گردند:
1- اندام های دراز و نازک

كتيلى )انگشتان دراز و عنکبوتى( 2- آركنودا
3- اسکليوز، سينه فرورفته يا برجسته

 Livedo reticularis گونه ها و 4- فلاشينگ 
5- ژنووالگوس

6- دررفتگى عدسى
7- عقب ماندگى ذهنى و بيماری های سايکولوژيک

8- افزايش ريسک ترومبوزهای شریانی و وریدی
ترومبوزهـــای  ريســـک  اوری،  هموسيســـتين   در 

MI و CVA شریانی و وریدی افزايش مى يابد، به همين دليل مى تواند موجب
.)CVA كودكان شود )به ويژه در 

تشخيص افتراقی: مهمترين تشـــــخيص افتراقى هموسيستين اوری،  �
سندرم مارفان است؛ نحوه افتراق اين دو بيماری به قرار زير است:

1- ترومبوزهای شریانی و وریدی در هموسيستين اوری ديده مى شوند.
2- در هموسيســـــتين اوری ممکن اســـــت عقب ماندگی ذهنی وجود داشته 

باشد؛ ولى در سندرم مارفان عقب ماندگى ذهنى وجود ندارد.
3- دیلاتاسیون ریشه آئورت به نفع سندرم مارفان است.

4- دررفتگى عدسى در هوسيســـــتين اوری به سمت پایین است؛ در حالى 
كه در سندرم مارفان به طرف بالا مى باشد.

خ دهد. 5- در هموسيستين اوری، ممکن است آنمی مگالوبلاستیک ر
تشخيص: تشـــــخيص با مشـــــاهده بالا رفتن هموسیستین توتال خون  �

تأييـــــد مى گردد. پروفايل اســـــيدهاى آمينه پلاســـــما، هیپرمیتونینمی را نشـــــان 
مى دهد.
كه عبارتند  � ع هموسيستين اورى وجود دارد  انواع بالينی و درمان: 2 نو

از:
zz یدوکســـــین: 50% از موارد را شامل مى شود و احتمال پاسخ دهنده به پير

گروه نيازمند  كه در غربالگرى نوزادان تشخيص داده نشود. اين  بيشترى دارد 
درمان با mg 500-100 پیریدوکسین در روز هستند.

zz گروه بايد از روش های زير جهت یدوکســـــین: در اين  عدم پاســـــخ به پير
كرد: درمان استفاده 

1- تجويز بتائين )تری متيل گيسين(
B12 2- مکمل فولات و ويتامين

)MSUD( بیمارى ادرار شربت افرا

كه نـــــام علمى تر آن دفع ادرارى  � اتيولوژى: ايـــــن بيمارى اتوزوم مغلوب 
كه  کتواســـــیدهاى شاخه دار مى باشـــــد به دليل کمبود دى کربوکسیلازى مى باشد 
كتواســـــيدهاى حاصل از 3 اسید آمینه شـــــاخه دار )لوسین، ایزولوسین و  تجزيه 

والین( را آغاز مى نمايد.
غربالگری: تمام نوزادان بايد جهت MSUD تحت تست غربالگرى قرار  �
گيرند.

كلاســـــيک MSUD معمولًا طى  � ع  یافته هـــــای بالينی: علائم بالينى نو
کی پنه  هفتـــــه اوّل تا چهارم تولد ظاهر مى گردند. شـــــیر نخوردن، اســـــتفراغ و تا
شـــــايع بوده، اما علامـــــت Hallmark بيمارى، ضعف شـــــدید CNS همراه با 
کستانســـــور(، اوپیســـــتوتونوس و  هیپوتونی و هیپرتونی متناوب )اسپاســـــم ا

كثر بيماران بوى شربت افرا را دارد. تشنج است. ادرار در ا
هیپوگلیسمی  � شامل  آزمايشگاهى  آزمایشگاهی: يافته های  یافته های 

و اســـــیدوز متابولیک همـــــراه با افزایـــــش آنیون هاى غیرقابل اندازه گیری اســـــت.  
اسيدوز به علت وجود اسيدهای آلى با زنجيره شاخه دار مى باشد.

تشخيص �
کتـــــون مثبـــــت بوده ولى  كـــــه در تســـــت Dipstick ادرار،  كودكانـــــى  1- در 
بتاهیدروکســـــی بوتیرات منفی يا پائین اســـــت بايد شـــــديداً به MSUD مشکوک 

گرديد.
كـــــردن 2 و 4 دی  2- يک تســـــت تشـــــخيصى ســـــريع و اختصاصى، اضافه 
گر رسوب سفیدرنگی ايجاد  نیتروفنیل هیدرازین به ادرار است )تست DNPH(. ا

گردد به نفع MSUD مى باشد.
3- تشـــــخيص قطعى MSUD با نشـــــان دادن افزایش شـــــدید لوســـــین و 

کمتر ایزولوسین و والین صورت مى گيرد. افزایش 
4- برای تشـــــخيص MSUD مى توان از ژن های موتاسيون يافته استفاده 

DBT و BCKDHB  ، BCKDHA :نمود. اين ژن ها عبارتند از
درمان: اســـــاس درمان MSUD حاد و مزمن، تأميـــــن کالرى و پروتئین  �

کبد به طور مؤثری MSUD را  کافی و محدودیت مصرف لوســـــین اســـــت. پیوند 
درمان مى كند.

كاتابوليک مانند عفونت هاى متوسط،  � عوارض: اســـــترس هاى شـــــايع 
لیبـــــر و زایمان مى توانند ســـــبب ايجـــــاد حملات بالينى شـــــديد MSUD گردند. 
كه نياز به  شـــــديدترين عارضه اين بحران هـــــای متابوليک، ادم مغزی بـــــوده 

بستری و درمان در ICU دارد.

كى پنه  كم شير خوردن و استفراغ، تا  شـــــيرخوار 2 ماهه اى را به علت 

و دوره هـــــاى متناوب هيپوتونى و هيپرتونى و تشـــــنج آورده انـــــد. در معاينه، بوى 
كداميک از روش های زیر جهت تشخيص قطعى بكار مى رود؟ خاصى مى دهد. 

ى ]دانشگاه مشهد[( كشور )پرانترنى اسفند 93 _ قطب 9 
كتون ادرارى ب( بررسى  الف( بررسى قندهاى ادرارى 

د( معاينه چشم پزشکى ج( بررسى آمينواسيدهاى سرم 
پاسخ: ج

اختلالات انتقال اسیدهاى آمینه

سيستينورى �
zz اتیولوژی: اختـــــلال انتقـــــال سیســـــتین، لیزیـــــن، آرژنیـــــن و اورنیتین در

کلیوى موجب سيستينورى مى شود.  توبول هاى 
zz .کلیه ايجاد مى شوند عکئم بالینی: در اين بيمارى سنگ 
zz تشخیص: تشـــــخيص براســـــاس الگـــــوى دفع اســـــیدهاى آمینـــــه ادرار

مى باشد.
zz.درمان: از پنی سیلامین در درمان اين بيماری استفاده مى شود
� Hartnup سندرم
zz گرديده اتیولوژی: در اين ســـــندرم انتقـــــال روده اى تریپتوفـــــان مختل 
است. 
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zz تشخیص: تشخيص براساس پروفایل اســـــیدهاى آمینه در ادرار قطعى
مى شود.
zzدرمان: تريپتوفان

اختلال در سیکل اوره

)OCT( کربومیل ترانسفراز کمبود اورنى تین 

تعریف: كمبود OCT يک اختلال در سیکل اوره است. �
نحـــــوه توارث: يک اختلال وابســـــته به X اســـــت؛ به هميـــــن دليل در  �

پسرها، بيشتر و شديدتر است.
كشـــــنده در پســـــرها )كوما و  � علائـــــم بالينی: علائـــــم بالينـــــى از بيماری 

آنسفالوپاتى( تا طبيعى بودن در تعداد زيادی از دخترها متغير است.
zz است، بيماری X عکئم بالینی در پسرها: چون يک بيماری وابسته به

در نوزادان پسر، شـــــديد بوده و ممکن است موجب مرگ در دوره نوزادی شود. 
انواع با شروع ديررس در پسرها ديده شده است.

zz عکئم بالینی در دخترها: دخترها، هتروزيگوت بوده و بســـــياری از آنها
خ داده و علائم بالينى  بی علامت هســـــتند. در برخى از دخترها، لیونیزاســـــیون ر
ايجاد مى گردد. اين علائم عبارتند از: اســـــتفراغ های مکرر، لتارژی، تشنج، تأخیر 

کانفیوژن اپیزودیک  تکاملی، سایکوز و 
zz عامل شعله وری: علائم بالينى در اين بيماران، 24 تا 48 ساعت پس

ک(  كه موجب هیپرآمونمـــــی )افزایش آمونیا از مصرف پروتئین ايجاد مى شـــــود 
مى گـــــردد. به همين دليل دخترهـــــای مبتلا به صـــــورت خودبه خودی مصرف 

پروتئين را محدود مى كنند.
تشخيص �

1- پروفايل اســـــيدهای آمينه پلاسما، کاهش ســـــیترولین و آرژنین را نشان 
مى دهد.

2- پروفايل اسيدهای آلى ادرار، افزایش دفع ادراری اسید اوروتیک را بعد از 
لوپورینول را نشان مى دهد. خوردن پروتئین يا تجويز آ

درمان هيپرآمونمی �
کاهش پروتئین رژيم غذايی اساس درمان هيپرآمونمى مى باشد.   -1

2- در هنگام حملات شديد هيپرآمونمى، بايد پروتئین از رژيم غذايی حذف 
كاتابوليسم پروتئين آندوژن تزريق شود.  شده و گلوکز IV به منظور جلوگيرى از 
ک )ســـــدیم  كننده آمونيا ج  كمک داروهاى خار ک را به  3- مى توان آمونيا

كرد. بنزوات و سدیم فنیل استات( دفع 
كمبود آرژینین وجود دارد و بايد جايگزين شود.  -4

ک خون بســـــيار بالا و بيشـــــتر از μ M 1000 باشد يا بيمار مقاوم  گر آمونيا 5- ا
به درمان باشد، همودیالیز انديکاسيون دارد ولى از دياليز صفاقى نبايد استفاده 

شود.
zz ،OCT كمبود کبد، به ويژه در پسرهای دچار  پيوند كبد: پیوند زودرس 

موجب افزايش بقاء مى شود.
كنتـــــرل موفقيت آميـــــز حمـــــلات هيپرآمونمى،  � گهی: بـــــا وجـــــود  پیش آ

گهى طولانى مدت پســـــرهاى مبتلا به هيپرآمونمى شديد نوزادى ضعیف  پيش آ
مى باشد. 

لى اختلالات اسیدهای آ

پروپیونیک اسیدمى و متیل مالونیک اسیدمى

تعریف: پروپيونيک اسيدمى و متيل مالونيک اسيدمى به دليل اختلال  �
در مســـــیر پروپیونات ايجاد مى گردند. اختلال اين مســـــير موجب ايجاد کتوز و 

هیپرگلیسینمی مى شود. 
اتيولوژی �

1- پروپيونيک اســـــيدمى بـــــه علت كمبود پروپیونیل CoA - کربوکســـــیلاز 
ايجاد مى شود و به صورت اتوزوم مغلوب منتقل مى شود.

2- متیل مالونیک اســـــیدمی به علـــــت کمبود متیل مالونیـــــل موتاز به وجود 
مى آيد. اختلالات متابوليســـــم کوبالامین )ویتامین B12( موجب بروز ديگر انواع 
متيل مالونيک اسيدمى مى شوند كه برخى از آنها همراه با هيپرهوموسيستينمى 
کوبالامین )شکل فعال VitB12( در  مى باشند. درمان با مقادير زياد هیدروکسی 

برخى از موارد متيل مالونيک اسيدمى مؤثر است.
یافته های بالينی: علائم بالينى اين اختلالات كه ممکن است در دوران  �

کی پنه، 2- استفراغ، 3- لتارژى، 4- کوما،  نوزادى شروع شوند، عبارتند از: 1- تا
 کتواســـــیدوز متناوب، 5- هیپرگلیســـــینمی، 6- نوتروپنی، 7- ترومبوسیتوپنی،

8- هیپرآمونمی، 9- هیپوگلیسمی
 پان ســـیتوپنی به ويژه نوتروپنی و ترومبوســـیتوپنی 

كتريستيک اختلالات مسیر پروپیونات مى باشد.  كارا يافته 
کتریایی وخیم بالا   در طى حملات نوتروپنى، ريســـک عفونت هـــاى با

مى رود. FTT و اختلال تکاملی شايع مى باشند.
كمـــک غربالگرى نـــوزادى تشـــخيص داده  گـــر ايـــن اختلالات بـــه   ا

نشوند، اپیزودهاى متناوب اسیدوز متابولیک روى مى دهند.
درمان �

 B12 1- تجويز ويتامين
2- محدوديت مصرف پروتئين

كم پيش ســـــازهاى پروپيونيل  3- افزودن غذاهاى درمانى داراى مقادير 
CoA )ايزولوسين، والين، متيونين و ترئونين(

كارنى تين به غذا 4-اضافه كردن 
كتری ها  كتری ها )زيرا با كســـــازی روده از با 5- تجويز آنتى بيوتيک جهت پا

مقدار زيادى پروپيونات توليد مى كنند(.

كى پنه و ديســـــترس تنفســـــى به   شـــــيرخوار 7 ماهه اى بـــــه علت تا

اورژانس آورده شـــــده اســـــت. در معاينه، RR=40/min ، PR=100/min  دارد. 
ح زیر  كبد 2 ســـــانتى متر زیر لبه دنده با قوام نرم لمس مى شود. آزمايشات به شر

است: 
Hb=10.6g/dL WBC=5000/mm3

)5% مونوسيت و 85% لنفوسيت، 10% نوتروفيل(
کت 140 :سدیم             95000 :پلا

کلر3.5mEq/L:پتاسیم  = 98 )NL:98-106mmol/L( 

48mg/dL BUN=20mg/dL=قند

 Creatinine=0.6mg/dL

ک 100μmol/L (NL:10-50) = آمونیا
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Guideline & Book Review 30 مؤسسه فرهنگی _ انتشاراتی دکتر کامرا ن احمدی

ABG: pH=7.02 , PCO2:13 , HCO3=21

ى _ اسفند 82( )دستيار كداميک از تشخيص های زیر محتمل تر است؟ 
كليوى  الف( اسيدوز توبولر 
ب( اختلال در سيکل اوره

ج( اختلال در مسير متابوليسم پروپيونات
كسيداسيون اسيدهاى چرب د( اختلال در بتا ا

ايزووالریک اسیدمى

کاتابولیســـــم لوسین ايجاد  � اتيولوژی: ايزووالريک اســـــيدمى در اثر مهار 
مى شود. 
علائـــــم بالينی: علايـــــم بالينى آن شـــــبيه اختلالات مســـــیر پروپیونات  �

کرده1"  هســـــتند. شـــــيرخواران مبتلا به ايزووالريک اســـــيدمى بوى "پاى عرق 
مى دهند. 

درمان �
1- محدوديت دريافت لوسين 

گليسين 2- تجويز 

كتواســـــيدوز ديابتى تحت درمان   شـــــيرخوار 4 ماهه اى با تشخيص 

گرفته ولـــــى اســـــيدوز متابوليک وى مقاوم بـــــه درمان اســـــت. در تاريخچه  قـــــرار 
سابقه نقصان رشـــــد، تأخير تكاملى و خويشاوندى والدین دارد. در آزمايشات، 
ک خون دارد. به هنگام  پان سيتوپنى، هيپوگليسمى و افزايش قابل توجه آمونيا

كدام تشخيص محتمل تر است؟ معاينه، متوجه بوى بد بيمار مى شویم، 
)ارتقاء اطفال دانشگاه شهيد بهشتى - تير 86(

ب( اسيدمى ايزووالريک الف( بيمارى ادرار شربت افرا 
كربوكسيلاز كمبود مولتيپل  د(  ج( اسيدمى پروپيونيک 

كمک مى كند. توضیح: "بوى بد بیمار" به تشخيص 

I گلوتاریک اسیدمى

�  CoA - اتيولوژی: يک بيماری اتوزوم غالب است كه به علت كمبود گلوتاریل 
کاتابولیســـــم لیزین  دهیدروژناز ايجاد شـــــده و موجب اختلال در انتهای مســـــیر 

مى شود.
علائم بالينی �

كودک در محدوده طبيعى  گرچه ممکن است دور ســـــر  کروســـــفالی: ا 1- ما
باشد.

2- اپیزودهایـــــی شـــــبیه به ســـــکته مغـــــزی متابولیک: موجـــــب انفارکتوس 
گانگلیون بازال و دیستونی مى گردد.

كه ليزين  � درمان: محدودیت مصـــــرف پروتئین به همراه رژيـــــم غذايی 
كودكان   1

3 كمى دارد، اســـــاس درمان را تشکيل مى دهد. على رغم اين درمان، 
ممکن است دچار علائم نورولوژیک شوند.

1- Sweaty feet odor

کمبود هولوکربوکسیلاز کمبود بیوتینیداز و 

اتيولوژی: كمبود ارثى بيوتينيداز موجب افزايش نياز به بيوتين در رژيم  �
غذايی مى شود. 

علائـــــم بالينی: علائم ايـــــن بيماران عبارتنـــــد از: تشـــــنج، هیپوتونی،  �
لوپســـــی، بثورات پوستی، اســـــیدوز متابولیک و  ناشـــــنوایی حســـــی _ عصبی، آ

اختلال ایمنی
كمبود بيوتينيداز مقادير زيادى اســـــید  � تشـــــخيص: اغلب مبتلايان به 

کروتونیل  كه مهمترين آنها بتـــــا - متیل  ارگانیـــــک از طريق ادرار دفع مى كننـــــد 
گلیسین مى باشد. تأييد تشخيص با سنجش فعاليت بیوتینیداز مى باشد.

 درمان: هر دوى ايـــــن اختلالات به درمـــــان با مقادیر زیـــــادى بیوتین �
)mg 20-5 در روز( به خوبی پاسخ مى دهند.

 شـــــيرخوار 4 ماهه با تشـــــنج مكرر و هيپوتونى و ضايعات پوستى به 

 وى دچار اختلال شنوایى و 
ً
شكل درماتيت سبورئيک ارجاع شـــــده است و بعدا

ک بالا مشاهده مى شود.  كتواسيدوز و آمونيا نقص ايمنى مى گردد. در آزمايشات 
گزينه توصيه مى شود؟ كدام  جهت درمان مشكلات وى 

)بورد اطفال _ شهريور 90(
ب( ال كارنى تين الف( بيوتين 

د( آرژينين ج( پيريدوكسين 

اختلالات متابولیسم چربی

کسیداسیون اسیدهای چرب اختلالات ا

� MCAD کمبود
zz دهيدروژناز با زنجيره متوســـــط CoA _ یف: كمبـــــود آنزيـــــم آســـــيل تعر

كسيداســـــيون مى باشـــــد. اختلالات  )MCAD( شـــــايعترين اختـــــلال ارثى بتا ا
كاتابوليسم اسيدهای چرب مى گردند. كسيداسيون موجب نقص در  بتا ا

zz عکئم بالینی: هيپوگليســـــمى هيپوكتوتيک شايع ترين تظاهر بالينى آن
اســـــت؛ به عبارت ديگر هیپوگلیســـــمی هیپوکتوتیک،اختلالات ناشـــــى از كمبود 
ح مى نمايد. علائم بالينى ايـــــن بيماران را مى توان به  كسيداســـــيون را مطر بتا ا

صورت زير دسته بندی نمود:
1- هیپوگلیســـــمی هیپوکتوتیک: مانند ســـــندرم Reye با هيپوگليســـــمى و 

كبدی خود را نشان مى دهد. افزايش آنزيم های 
کبد: موجب هپاتومگالی مى گردد. 2- انفیلتراسیون چربی در 

خ  گهانی شیرخوار )SIDS(: به صورت نادر ممکن است ر 3- سندرم مرگ نا
كه ناشى از هيپوگليسمى مى باشد. دهد 

zz كسيداسيون اسيدهای چرب )به ويژه تشخیص افتراقی: در اختلالات ا
گليکوژن، هیپوگلیســـــمی  كمبود MCAD(، مانند بيماری های ذخيره  به علت 
و هپاتومگالـــــی وجـــــود دارد. حال چگونه اين دو را از هـــــم افتراق مى دهيم؟ در 
كسيداسيون   بيماری های ذخيره گليکوژن حتماً کتون وجود دارد ولى اختلالات ا
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اسيدهای چرب، هیپوکتوتیک هستند.
zz كسيداسيون اســـــيدهای چرب، با آزمايشات زير تشخیص: اختلالات ا

ح مى گردند. مطر
گلیسین در ادرار 1- پروفایل غیرطبیعی اسیدهای ارگانیک و آسیل 

کارنی تین و اسیدهای چرب آزاد در پلاسما 2- پروفایل غیرطبیعی آسیل 
تست  سنجش آنزیمی و  با  كسيداسيون اسيدهای چرب   اختلالات ا

DNA قطعى مى گردند.

گر به كمک تست های فوق به تشخيص نرسيم مى توان از پروفایل   ا

گرفت. كمک  کارنی تین در فیبروبلاست های پوستی  آسیل 
درمان �

گرسنگى 1- اجتناب از 
كالری در هنگام استرس های متابوليک 2- تجويز مايع و 

كمبود MCAD بايد از مصرف تری گليسريدهای با زنجيره متوسط  3- در 
پرهيز شود.

� LCHAD و VLCAD کمبود
zzیف تعر

كسيداسيون اســـــيدهای چرب با زنجيره خيلى  VLCAD -1 : اختلال در ا
بلند

كسيداسيون اسيدهای چرب با زنجيره بلند LCHAD -2 : اختلال در ا
zz عکئم بالینی: اين اختـــــلالات موجب میوپاتی شـــــدید و کاردیومیوپاتی

خ مى دهد. كودكى، رتینوپاتی ر كمبود LCHAD، در اواخر  مى گردند. در 

 شـــــيرخوار 9 ماهه اى به علت تشنج به اورژانس آورده شده است. 

كوما بوده است و حالتى شبيه به سندرم  بعد از تشـــــنج تا چند ساعت در حالت 
گهانى شـــــيرخوار فوت نموده  Reye دارد. فرزنـــــد اوّل فاميل نيز با عارضه مرگ نا

ح زیر مى باشد: است. آزمايشات به شر
BS=26mg/dl, Ca=9mg/dl

Na=137mEq/L, K=3.5mEq/L

كدام  كتون ادرار و مواد احياءكننده ادرار، منفى مى باشـــــد؛ محتمل ترین تشخيص 
ى - ارديبهشت 94( )دستيار است؟ 

الف( عدم تحمل ارثى فروكتوز
ب( بيمارى هوموسيستين اورى 

كتوزمى گالا ج( 
كسيداسيون اسيدهاى چرب  د( اختلال در ا

II گلوتاریک اسیدورى نوع

خ مى دهد  � كمبود آسیل _ CoA دهیدروژناز مولتیپل ر اتيولوژى: به علت 
و موجب اختلال در انتقال الکترون مى شود.

نحوه توارث: اتوزوم مغلوب �
كـــــه موجب  � علائـــــم بالينی: جـــــزء بيمارى هـــــای متابوليکـــــى اســـــت 

دیس مورفیسم مى گردد. 
1- مالفورماســـــيون هاى مادرزادى در اين بيماران شايع بوده و عبارتند از: 
کلیوى، آنومالی های چهره، پاى Rocker bottom و هیپوسپادیاس  کیست هاى 

2- میوپاتی هاى اسکلتی و قلبی
کرده از  کتوز، اســـــیدوز متابولیک، بوى پـــــاى عرق  3- هیپوگلیســـــمی بدون 

علائم مهم اين بيماران در بدو تولد مى باشند.
4- ممکن است علائم مشابه با سندرم Reye داشته باشند.

کرده" وجود دارد:  در 2 بيماری متابوليک زير "بوی پای عرق 

1- ايزووالريک اسيدمى
II ع گلوتاريک اسيدوری نو  -2

تشخيص: تشخيص با پروفايل غيرطبيعى اسيدهای ارگانيک و آسيل  �
ح شده و با تست DNA، قطعى مى گردد. كارنى تين مطر

کالرى در هنگام استرس هاى  � گرســـــنه ماندن و تأمین  درمان: اجتناب از 
متابوليک اســـــاس درمان بـــــه ويژه در موارد خفيف اســـــت. در برخى از بيماران 

تجويز ریبوفلاوین )ویتامین B2( مؤثر مى باشد.

کارنى تین کمبود 

كه در انتقال اســـــیدهاى چرب  � كتور بوده  كوفا عملکرد: كارنى تيـــــن يک 
زنجیره بلند از غشاء داخلى ميتوكندرى نقش مهمى دارد.
كارنى تين در بدن انسان از لیزین ساخته مى شود.  -1

كارنى تين در گوشت قرمز و لبنیات وجود دارد.  -2
3- افرادى كه اسید والپرویک مصرف مى نمايند يا متعاقب درمان جایگزینی 

كارنيتين شوند. كمبود  کلیه )همودیالیز( ممکن است دچار 
كارنى تين عبارتنـــــد از :  � تظاهـــــرات بالينـــــی:  علائـــــم بالينـــــى كمبـــــود 

هیپوگلیســـــمی هیپوکتوتیـــــک، لتارژى، بی حالی، خســـــتگی، ضعـــــف عضلانی و 
کاردیومیوپاتی

کارنی تین اضافی صورت مى گيرد. � درمان: درمان با مصرف 

کسى زوم اختلالات پراُ

مقدمه

كه  � كســـــى زوم ها، ارگانل هـــــاى داخل ســـــلولى مى باشـــــند  عملکرد: پراُ
در متابوليســـــم و بيوســـــنتز اســـــیدهاى صفراوى، فســـــفولیپیدهاى غشایی و تا 
کسیداســـــیون اســـــیدهاى چرب زنجیره بلند نقش دارند. اختلال  حدودى بتا - ا

پروكسيزومال موجب تأخیر تکاملی و ظاهر دیسمورفیک مى گردند.
نمونه ها: ســـــندرم Zellweger، آدرنولکودیســـــتروفی نوزادى و بیمارى  �

Refsum شیرخوارگی، نمونه هايی از اختلالات پروكسيزوم ها هستند.

گرچه در آدرنولکوديستروفى  1- بيشـــــتر اين اختلالات قابل درمان نیستند، ا
وابسته به X، پیوند مغز استخوان ممکن است مفيد باشد.

2- تســـــت هاى مولکولى ژن هاى PEX در تشخيص برخى از اين اختلالات 
كار برده شوند. ممکن است به 

Zellweger سندرم

تعریف: ســـــندرم Zellweger يک اختلال اتوزوم مغلوب بوده كه تحت  �
کلیه را  کبد و  كه مغز،  عنوان سندرم ســـــربروهپاتورنال نيز شناخته مى شود، چرا 

درگير مى سازد.
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شکل 6-9. سندرم Zellweger: به پيشانى بلند توجه كنيد.

کســـــی زوم ها وجـــــود ندارند، لذا  � اتيولوژی: در ســـــندرم Zellweger، پرا
کسیداسیون اسیدهاى چرب با زنجیره بسیار بلند1 انجام نمى شود.  ا

علائم بالنی: علائم بالينى در اين ســـــندرم عبارتند از: پیشانی بلند، لبه  �
کاملًا باز، هپاتومگالی و هیپوتونی، FTT، تشـــــنج و  ربیـــــت، فونتانل هاى 

ُ
صاف ا

گموس )شکل 9-6( نیستا
تشخيص: تست هاى تشخيصى عبارتند از: سنجش اسیدهاى چرب با  �

زنجیره بسیار بلند در پلاسما و Pipecolic acid در ادرار
درمان: اين سندرم قابل درمان نمى باشد. �

اختلالات ذخیره لیزوزمى

فیزيوپاتولوژی

كـــــه دارای آنزيم های  ليزوزوم هـــــا، ارگانل هـــــای داخل ســـــلولى هســـــتند 
کاریدها( مى باشـــــند. برخى  گلیکوزآمینوگلیکان هـــــا )موکوپلی ســـــا تجزيه كننـــــده 
از اختـــــلالات ژنتيکى، ايجاد ليـــــزوزوم را مختل مى نمايند؛ لـــــذا به علت فقدان 
كاريدها در داخل ســـــلول ها تجمع مى يابند. تجمع اين  ليزوزوم ها، موكو پلى سا

موارد موجب تخريب سلولى )به ويژه در سیستم عصبی( مى شود.

علائم بالینى

كاريدها در ارگان هـــــای تُوپر موجـــــب ارگانومگالی  1- تجمـــــع موكوپلى ســـــا
مى گردد.

کدورت قرنیه و محدودیت حـــــرکات مفصلی از تظاهرات  2- تأخیـــــر تکاملی، 
شايع هستند.

كاريدها در راه های هوايی فوقانى و تحتانى ممکن  3- تجمع موكوپلى ســـــا
است موجب اختلالات تنفسی شود.

1- Very long chain fatty acids

یافته های بالينی ویژه �
zz ديس استوز متعدد :)Dysostosis multiplex( دیس اســـــتوز متعدد

كاريدی است. از  گارگوليســـــم، پاتوگنوميک بيماری های ذخيره موكوپلى ســـــا يا 
كاريدی مى توان به بيماری های هورلر، هانتر،  بيماری های ذخيره ای موكوپلى سا
كتريســـــتيک اين بيماری ها در مغز  كارا مورکیو و ســـــان فیلیپو اشـــــاره نمود. يافته 

استخوان وجود Alder-Reily bodies در گلبول های سفید است )شکل 9-7(.
zzوجـــــود چشـــــم  تـــــه  معاينـــــه  ماکـــــو : در  در   Cherry Red Spots 

گرفتاری مغزی به  Cherry Red Spots پاتوگنومونيـــــک بيماری ذخيـــــره ای با 
ع ذخيره چربی مى باشـــــد. در بيماری های زير اين نشـــــانه وجود دارد  ويژه از نو

)شکل 9-8(:
)A اسفنگوميلين ليپيدوز( A 1- بيماری نيمن پيک

كس )گانگليوزيداز( 2- بيماری تای سا
II و I 3- سياليدوز

4- ليپوگرانولوماتوز فاربر

انواع

بيماری های ذخيره ای ليزوزومى به انواع زير تقسيم مى گردند:
و � ســـــان فليپو  موركيـــــو،  هانتـــــر،  کـاریدوزهــــــا: هورلر،   مـوکـوپـلی سـا

Maroteaux-Lamy

گوشه و نيمن پيک، بيماری ولمن، فاربر و بيماری  � ليپیدوزها: بيماری 
كس تای سا

تشخیص

تشخيص بيماری های ذخيره ليزوزومى با آزمايشات زير صورت مى گيرد:
گليکوزآمينوگليکان ها در ادرار 1- اندازه گيری 

گلبول های سفيدخون 2- سنجش آنزيم های ليزوزومى در 

شکل 7-9. ديس استوز متعدد در سندرم هورلر
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ى تای ساكس شکل Cherry-red spot .9-8 در بيمار

ى نيمن پيک شکل 9-9. بيمار
درمان

درمان بســـــياری از اين اختلالات، حمایتی است؛ بايد به وضعیت تنفسی و 
درمان های فیزیکی توجه ويژه ای شـــــود. پیوند مغز استخوان در تعدادی از اين 
كه دچار  بيماران مفيد اســـــت. در برخى از بيماران مى توان آنزيم هيدروليتيکى 

گرديده است را تجويز نمود )مثل آلفا _ L _ ايدرونيداز(. كمبود 

لیپیدوزها

كه به �  بیمارى نيمن پیک: يکى از بيماری های ذخيره ليزوزومى اســـــت 
ع B ،A و C تقسيم مى شود. 3 نو

zz به علت نقص در آنزیم اسفنگومیلیناز است. شروع علائم :A نیمن پيک
در ماه اوّل زندگى بوده و دیس اســـــتوز متعدد ندارد. قرنيه شـــــفاف است ولى در 
50% موارد در شـــــبکيه Cherry-red spots ديده مى شـــــود. هپاتواسپلنومگالی 
لـــــود )Foam Cell( در مغز اســـــتخوان مشـــــاهده  کف آ وجود دارد. ســـــلول هاى 

مى شوند )شکل 9-9(.
zz به علت نقص در آنزیم اسفنگومیلیناز است. شروع علائم :B نیمن پيک

در مـــــاه اوّل زندگى يا ديرتر اســـــت. دیس اســـــتوز متعدد ندارد. قرنيه و شـــــبکيه 
 هـــــر دو طبيعى هســـــتند. هپاتواســـــپلنومگالی وجود دارد. ســـــلول هاى كف آلود 

)Foam cell( در مغز استخوان يافت مى گردند.

zz علت آن ناشـــــناخته است. شـــــروع علائم بالينى از جنین :C نیمن پيک
تا نوجوانی متغير مى باشد، قرنيه و شـــــبکيه طبيعى است. فلج عمودى چشم، 
كتريســـــتيک اين بيمارى هستند.  كارا کاتاپلکسی از علائم  دیســـــتونی، تشنج و 
کف آلود )Foam cell( و هیستیوسیت هاى به رنگ آبی دریایی در مغز  سلول هاى 

استخوان وجود دارند.
گلوکوسربروزیداز  � گوشه به علت نقص در آنزیم  گوشه: بيمارى  بیمارى 

ايجاد مى شـــــود. قرنيه و شبکيه طبيعى هستند. هپاتواسپلنومگالی وجود دارد. 
ع I ، درد و شکستگی  گوشه نو گوشه در مغز استخوان وجود دارد. در  سلول هاى 

گرديده است. استخوان گزارش 
کس(: اين بيمارى به دليل نقص آنزیم  � گانگليوزیدوز GM2 )تاى _ سا

هگـــــزوز آمینیداز A ايجاد مى گردد. شروع علائم بالينى از 3 تا 6 ماهگی مى باشد. 
Cherry Red Spot دیس استوز متعدد ندارد. قرنيه شـــــفاف است. در شبکيه

كبد و طحال طبیعی است. مواد دفعی در ادرار ندارد.  مشاهده مى گردد. 

كس دو بيماری   بيماری نيمن پيک و تای _ ســــــــــا

كه موجب Cherry red spots مى شود، افتراق اين دو به قرار  مهمى هستند 
زير است:

 1- در بيمـــــاری نيمـــــن پيـــــک، هپاتواســـــپلنومگالی وجـــــود دارد ولـــــى در
كبد و طحال طبيعى هستند. كس،  تای _ سا

كس،  2- بيماری نيمن پيک موجب آرفلکسی شده در حالى كه در تای_ سا
هیپررفلکسی وجود دارد.

  Dysostosis ،كبد و طحال بـــــزرگ كودک ســـــاله اى با   در رادیوگرافـــــى 

ح مى شود؟ كداميک از بيماری های زیر مطر multiplex گزارش شده است؛ 
)پرانترنى _ اسفند 80(

Niemann-Pick )ب  Tay-Sachs )الف
Hurler )د  Gaucher )ج

كرده است.   پسر 5 ســـــاله اى به دليل شكستگى پاتولوژيک مراجعه 

در معاينه، متوجه اســـــپلنومگالى Hudge در وى مى شويد. بيمار از نظر هوشى و 
ذهنى، طبيعى است. ضايعات ليتيک در استخوان هاى بلند به چشم مى خورد؛ 

ح است؟ كدام تشخيص جهت وى بيشتر مطر
)ارتقاء اطفال دانشگاه شهيد بهشتى _ تير 92(

B ع ب( نيمن پيک نو گوشه  الف( بيماری 
د( موكوليپيدوز  Sandhoff disese )ج

کاریدوزها موکوپلى سا

ع  � نـــــو شـــــدیدترین  هورلـــــر،  )MPS I(:  ســـــندرم  هورلـــــر  ســـــندرم 
كاريدوزها مى باشـــــد. ايـــــن اختـــــلال بـــــه دليـــــل نقـــــص در آنزيم  موكوپلى ســـــا
α- L-Iduronidase ايجـــــاد مى گردد. ســـــن شـــــروع علائم بالينى از یکســـــالی 
کدورت قرنیه، هپاتواسپلنومگالی و نقص شدید  مى باشد. دیس اســـــتوز متعدد، 
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کارکردى CNS از علائم و نشـــــانه های اصلى اين بيمارى هستند. کیفوز از علائم 
كتريستيک اين بيمارى مى باشد )شکل 9-10(. كارا

کدورت دارد ولى شــــــــــبکيه دست  گرچه در ســــــــــندرم هورلر قرنیه   ا

نخورده است.
zz کارید وجود داشته و در تشخیص: در ادرار اين بيماران اسید موکوپلی سا

مغز استخوان آنها  Alder-Reily bodies در WBC ها يافت مى گردد.
 ســـــندرم هانتـــــر  )MPS II(: ايـــــن اختلال بـــــه علت نقـــــص در آنزيم  �

 Iduronate-2-Sulfatase ايجـــــاد مى شـــــود. ســـــن شـــــروع علائـــــم بالينـــــى از

2-1 ســـــالگی مى باشد. دیس اســـــتوز متعدد، قرنیه شـــــفاف، رتینیت، ادم پاپی، 
کارکردى آهســـــته CNS از علائم و نشانه های اصلى  هپاتواســـــپلنومگالی و نقص 

اين بيماران هستند. اين بيمارى وابسته به جنس X مى باشد.
 برخلاف سندرم هورلر، در ســــــــــندرم هانتر قرنيه، شفاف است ولى 

شبکیه درگير مى باشد )رتینیت و ادم پاپی(.
کارید وجود داشته و در مغز   در ادرار اين بيماران اسید موکوپلی سا

استخوان آنها Alder-Reily bodies در WBCها يافت مى شود.
سندرم سان فيليپو )MPS III(: اين بيمارى به علت اختلال در يکى از  �

آنزیم هاى هپاران ســـــولفات بوجود مى آيد. سن شروع در 6 - 2 سالگی مى باشد. 
ديس اســـــتوز متعدد به صورت خفیف وجود دارد. قرنيه شـــــفاف است و شبکيه 
کارکردى سریع  كبد ممکن اســـــت بزرگ باشد يا نباشـــــد. نقص  مشـــــکلی ندارد. 

كتريستيک سان فيليپو مى باشد. كارا CNS از ويژگى هاى 

zz کارید وجود داشته و تشخیص: در ادرار اين بيماران اســـــید موکوپلی سا
در مغز استخوان آنها  Alder-Reily bodies در WBCها يافت مى شود.

ســـــندرم مورکيـــــو )MPS IV(: اين اختـــــلال به علت نقـــــص در آنزیم  �

کتوزیداز بوجود مى آيد. ســـــن شـــــروع علائم  گالا کتوز -6 - ســـــولفاتاز يا بتا _  گالا
بالينى از 2سالگی مى باشد. ديس استوز متعدد ندارند، اما ممکن است کوتولگی 
و دفورمیتـــــی وجود داشته باشد. قرنيه اين بيماران اندكى كدر است ولى شبکيه 

كبد و طحال و دستگاه CNS ، طبيعى هستند. مشکلى ندارد. 
zz کارید وجود داشته و تشـــــخیص: در ادرار اين بيماران اسید موکوپلی سا

در مغز استخوان آنها  Alder-Reily bodiesدر WBCها يافت مى گردد.
سندرم MPS-VI( Maroteaux Lamy(: اين اختلال به علت نقص  �

کتوزآمین - 4 - سولفاتاز بوجود مى آيد. سن شروع علائم  در آنزیم N - استیل گالا
بالينى از 2 ســـــالگی مى باشد. ديس اســـــتوز متعدد دارد. قرنيه کدر مى باشد ولى 

يدوز پيشرفته شکل 11-9. موكوپلى ساكار

وسفالى توجه كنيد. شکل B: سندرم هانتر، شکل C: سندرم موركيو: به كوتولگى و دفورميتى توجه كنيد.  شکل 10-9. شکل A: سندرم هورلر: به هپاتواسپلنومگالى و هيدر
كبد و طحال در اين بيمار اختلالى ندارد.
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كبد و طحال و CNS طبيعى مى باشند.  شبکيه بدون مشکل مى باشد. 
zz کارید وجود داشته و در تشخیص: در ادرار اين بيماران اسیدموکوپلی سا

مغز استخوان آنها اجسام Alder-Reily در WBCها يافت مى گردد.

 كودكـــــى به علت تأخيـــــر تكاملى تحت بررســـــى اســـــت. در معاينه، 

كـــــدورت قرنيـــــه و هپاتومگــــــالى دارد؛  كـــــرى،  كروســـــفالى، پرمویـــــى واضح،  ما
)پرانترنى _ اسفند 84( كدام اسـت؟  محتمل ترین تشـخيص 

ب( توكسوپلاسموز مادرزادى كتوزمى  گالا الف( 
كاريدوز  د( موكوپلى سا ج( سيفيليس مادرزادى 

گرفتن و عدم  گردن   شـــــيرخوار 1/5 ســـــاله اى را به علت ناتوانى در 

كيفواسكوليوز و  شـــــناخت اطرافيان نزد شـــــما آورده اند. در معاينه قيافه خشن، 
كدام است؟ كبد و طحال بزرگ دارد. محتمل ترین تشخيص 

)پرانترنى _ شهريور 86(
كاريدوز ب( موكوپلىسا الف( تيروزينمى 

د( هيپوتيروئيدى گليکوژن  ج( بيمارى ذخيرهاى 

كدورت قرنيه ديده مى شـــــود،  كاريدوز،   در تمام موارد موكوپلى ســـــا

)ارتقاء اطفال دانشگاه تهران _ تير 92( بجز: 
ب( هانتر الف( هورلر 

Maroteaux Lamy )د  Scheie )ج

كوتاهى قد و عقب ماندگى ذهنـــــى به درمانگاه   پســـــر 3 ســـــاله ای با 

كچر مفاصل و هپاتومگالى و  كنترا آورده شـــــده اســـــت در معاينه، چهره خشـــــن و 
ضايعات پاپولار پوست و Mongolian spot وسيع دارد در معاينه چشم، تيرگى 
قرنيه نداشته است ولى در معاينه شبكيه، رتينيت و ادم پاپى مشاهده مى شود. 
)ارتقاء اطفال دانشگاه شهيد بهشتى _ تير 89( كدام است؟   محتمل ترین تشخيص 

 Sanfilippo )ب  Hurler - scheie )الف
Hunter )د   Maroteaux - Lamy )ج

كاريدوز، كدورت قرنيه وجود ندارد؟ كداميک از انواع موكوپلى سا  در 

)ارتقاء اطفال دانشگاه شهيد بهشتى _ تير 92(
ب( هانتر الف( هورلر 

Maroteux-Lamy )د  Sheie )ج

كداميک از بيماری های متابوليـــــک زیر، رعايت رژیم غذایى به   در 

ى _ ارديبهشت 94( )دستيار كمک نمى كند؟  كنترل بيمارى 
ب( تيروزينمى كتوزمى  گالا الف( 
د( نيمن پيک ج( فروكتوزمى 

اختلالات میتوکندریايی

عملکرد: ميتوكندرى محل توليد انرژى ســـــلول مى باشند. ميتوكندرى  �
از طريـــــق انتقال الکتـــــرون موجب توليد انرژی )ATP( مى شـــــود. در اختلالات 
كثراً علائم مربوط به ارگان هايی اســـــت كه بيشـــــترين نياز به  ميتوكندريايـــــی، ا

توليد انرژی را دارند.
كمبود  � كه دچار  علائم بالينی: علائم بيماری بســـــتگى به ارگانـــــى دارد 

انرژی شده است.
zz اختکل عملکـــــرد عضکت: موجـــــب درد عضلانی، خســـــتگی و ضعف

خ دهد. در بيوپسى  مى شود. میوپاتی شـــــايع است. رابدومیولیز ممکن اســـــت ر
عضلانى، فیبرهای قرمز مضرس )Regged red fibers( مشاهده مى گردد.

zz كاهش عملکرد هوشـــــى، سردرد، علائم اختکل عملکرد مغز: تشـــــنج، 
Stroke مغزی ممکن است وجود داشته باشد.

zz عکئم چشـــــمی و بینایی: درگيری عضلات چشـــــمى مى تواند ســـــبب
گردد. افتالموپلژی پیشرونده خارجی 

zz خ عکئم قلبی: کاردیومیوپاتی شايع بوده و آريتمى ها قلبى ممکن است ر
دهند.
zz كبدی كبد و اختلال در توليد محصولات  اختکل عملکرد كبد: نارسايی 

خ دهد. ممکن است ر
zz عکئم گوارشی: به صورت اسهال و يبوست
zz كليوی كليوی و اختـــــلال توبول های  ســـــایر عکئم: ديابت، نارســـــايی 

ممکن است وجود داشته باشند.
نمونه ها �

كبدی تظاهر  لپر )Alper(: با دژنراســـــيون مغزی و بيمـــــاری  1- بیمـــــاری آ
مى يابد.

2- بیماری )Leigh(: با آنســـــفالوميلوپاتى نکـــــروزان تحت حاد تظاهر پيدا 
مى كند.
اثرات بیوشـــــيميايی: اختلال در زنجيره تنفسى ميتوكندريايی موجب  �

گلوكونئوژنز، مختل  كه در اين بيماری ها،  کتیک مى شـــــود. از آنجايی  اسیدوز لا
مى گردد. هیپوگلیسمی يکى از تظاهرات اصلى آن است.

كثر اين بيماری هـــــا به صورت اتـــــوزوم مغلوب انتقال  � نحـــــوه توارث: ا
مى يابند و برخى نيز  توسط موتاسیون mtDNA مادری انتقال مى يابند.

zz انـــــواع بـــــا انتقـــــال مادری: بيماری هـــــای ميتوكندريايی زيـــــر از طريق
موتاسيون mtDNA مادری منتقل مى گردند:

MELAS-1 : آنسفالوپاتى ميتوكندريايی به همراه اسيدوز
مشـــــاهده همـــــراه  بـــــه  ميتوكندريايـــــی  آنســـــفالوپاتى   :  MERRF-2 

Red Ragged fiber در بيوپسى عضله
كری به ارث رسيده از مادر MIDD -3 : ديابت و 

كـــــه جهت تأمين انـــــرژی پایه انجام مى شـــــوند،  � درمان: درمان هايـــــی 
عبارتند از:

كافى 1- ورزش به همراه استراحت 
2- تغذيه مناسب

E 3- تجويز ويتامين های ريبوفلاوين و ويتامين
Q كوآنزيم  -4
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