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 چکیده

کودک مبتلا  یک عرفیم پژوهش حاضرای لیزوزومی است. هدف از ساکاریدوز یک بیماری اتوزومی مغلوب ذخیرهموکوپلی سندرم :سابقه

 باشد.می VIساکاریدوز نوع به بیماری موکوپلی

قوس و انحنا در  مبتلا بهسالگی  2و در  شده طرفهسالگی دچار کاهش شنوایی دو 6ساله است که در  4بیمار پسری  :معرفی بیمار

ساکاریدوز نوع موکوپلینیز سالگی  9در  ه است.در وی به وجود آمد و انحراف چشمگشته و ماکروسفال  کوتاهی قد، ناحیه ستون فقرات

VI  باشدمیتنگی نفس و هپاتومگالی شاکی  ،شد. اکنون بیمار از نارسایی دریچه آئورت داده تشخیصدر ارتباط با او. 

را به شدت  ، کیفیت زندگی کودکدر تمام بدن همراه است یساکاریدوز با عوارض گوناگونموکوپلیسندرم که  از آنجایی :یریگجهینت

 سازد.   متأثر می

 

 ساکاریدوزپلیموکو ، ژنتیک، کودک،ای لیزوزومیذخیره ، بیماریاتوزوم مغلوب :یدیکل کلمات
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 مقدمه
های ژنتیکی ساکاریدوزها گروهی از بیماریموکوپلی

، با الگوی وراثت مغلوب اتوزومی IIجز نوع هستند که به

جهش ژنتیکی در  ،بیماری این تشوند. علمنتقل می

های لیزوزومی دخیل در مسیر های مسئول تولید آنزیمژن

 هاهای درشت گلیکوزآمینوگلیکانشدن مولکولشکسته

ها در شدن این مولکولانباشته ،ست. نتیجه نقص آنزیمیا

. اگر میزان انباشتگی از باشدمیهای داخل سلولی لیزوزوم

های مشخص ران دچار نشانهیک حد آستانه بگذرد، بیما

در چند ماه و چند  معمولاً مبتلایان. (6) شوندبیماری می

سال اول زندگی علامتی از بیماری ندارند و رشد و نمو 

قیافه بیماران  ،مئباشد. با شروع علاها طبیعی میاغلب آن

 تغییر کرده و سیر قهقرایی شدید و یا خفیفی را طی

در . (2)نمایند تا اینکه در سنین پایین فوت می کنندمی

شیوع این بیماری در دنیا اطلاعات دقیقی در  ارتباط با

شیوع هنگام  ،شده. براساس مطالعات انجامباشدنمیدست 

ساکن  ایتولد در مهاجران ترکیه 69246 در 6تولد آن از 

باشد میمتفاوت  تولد در سوئد 6505640در  6آلمان تا 

 وجود ندارد؛ آمار دقیقی از این بیمارینیز . در ایران (9،2)

هر  ، درهای مازندران و مرکزیمطالعه در استان 2اما در 

. (5،6)شده است این بیماری ارائه  VIکدام یک مورد از نوع 

موجب ابتلای  این بیماری به دلیل تجمع درماتان سولفات

م از ئرونده چندین ارگان و دامنه وسیعی از ظهور علاپیش

 انیمبتلا .(4) شودرونده میانواع آهسته تا به سرعت پیش

ممکن است دچار نقصان  دوزیساکاریرم موکوپلبه سند

و  یینایب ،ییاز اختلالات شنوا یفیشناخت و ط

 تیشوند: محدودزیر موارد  لیاز قب یجسم یهاتیمحدود

 وز،یفواسکولیک ،یکبوتر نهیمفاصل، س یدامنه حرکت

 . یو مغبن یکبد و طحال، فتق ناف یبزرگ ،یماکروسفال

 ینیپل ب ماران،یب نیصورت ا یمعمول یهایژگیاز و

لثه، مال اکلوژن  یپرتروفیه سم،یرسوتیه ،یعیطبریغ

گلوکوم و ادم  ه،یکدورت قرن نیزبان بزرگ و همچن ،یدندان

 ،یتنفس ییممکن است نارسا مارانی(. در ب۳،0است ) یپاپ

و  دیشد یمفصل یریدرگ شرفته،یپ یقلب یهایماریب

بروز  زین است یجراح خلهبه مدا ازینخاع که ن یسازفشرده

اما  باشد؛میکلستاز نادر باید توجه داشت که . (3) دینما

توانند عوارض اسکلتی . بیماران می(60) گزارش شده است

ت، سندرم تونل مچ دست، بیماری مانند کوتاهی قد و قام

این، بیماران بالغ برو دیسپلازی مفصل ران. علاوه دوپویترن

ای، آپنه انسدادی خواب و ممکن است بیماری دریچه

اولین قدم برای رسیدن  .(66) عوارض ریوی داشته باشند

 ،به تشخیص، شک بالینی است. اقدام تشخیصی دیگر

که به وسیله باشد می ساکاریدها در ادرارغربالگری موکوپلی

و تغییر رنگ آن با شده انجام   Spot Testنوارهای مخصوص

 تشخیصدیگر د. راه گردهای استاندارد مقایسه مینمونه

دیس اوستوز "کلتی به نام های اسنشانه ،ساکاریدوزموکوپلی

های آنزیمی ساکاریدوز فعالیتباشد. در موکوپلیمی "متعدد

شوند و هموزیگوت در افراد نزدیک خوش تغییرات میدست

 600درصد و در افراد سالم  40تا  20در ناقلین  ،به صفر

آمینو سنتز یکی از  شایان ذکر است که .باشدمیدرصد 

 نجاییآ(. از 60) باشدمی های تشخیصی قبل از تولدروش

خطر انتقال بیماری  ،که این بیماری اتوزومال مغلوب است

تا همین اواخر، . (62)باشد می درصد 25در هر بارداری 

درمان حمایتی و پیوند مغز استخوان تنها گزینه درمانی 

تغذیه، ر درمان حمایتی ب و بود MPS VIموجود برای 

علاوه بر درمان  تمرکز داشت.کاردرمانی و فیزیوتراپی 

کاهش  یبرا یگریبه اقدامات متعدد د مارانیب نیا یعلامت

 مثبت در با فشار  ژنیاستفاده از اکس :لیعوارض از قب

 ،ییدرمان دارو ،یتراکئوستوم ،یدکتومیطول خواب، آدنوئ

استفاده از  ایو  هیقرن وندیپ ،یقلب یینارسا یبرا یجراح

شکل  ،جایگزینی آنزیم (.69داشته باشند ) ازین یشنت بطن
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تر از پیوند مغز استخوان که ایمن استخاصی از درمان 

منظور هصورت داخل وریدی به. ناگلوزایم بباشدمی

یا دارای  و کردن شکل فعال در بیماران فاقد آنزیمفراهم

های اضافی برای . درمانشودآنزیم ناکافی تجویز می

یا  گشته ودرمانی استفاده بیماران همراه با آنزیم

یا پیوند و  (6)های زودرس درمانی همراه با تشخیصژن

که این  . از آنجایی(66) باشدهای بنیادی میسلول

 همراهبرای خانواده و دولت به  را بیماری هزینه زیادی

 نیاز به معرفی این بیماری برای جامعه پزشکی و ،وردآمی

 ابتلای افراد به این بیماریپیشگیری از  منظوربهمردم 

معرفی گزارش، هدف از این در این راستا شود. احساس می

-Maroteauxساکاریدوز نوع کودک مبتلا به موکوپلییک 

lami است. 

 

  معرفی بیمار

کتبی از  آگاهانه و رضایتاین پژوهش پس از کسب 

مرکز ن ه از مسئولااجاز قیم قانونی کودک )پدر بیمار( و

شرح ها با توجه به مربوطه انجام شد و تحلیل یافته درمانی

کودک صورت پرونده و سوابق پزشکی ، بیمارپدر حال از 

که با است ساله و فرزند اول خانواده  4. بیمار پسری گرفت

 وی دنیا آمده است. پدر و مادررسیده به  گرم و 9300 وزن

باشند. دختر عموی می پسر عمه(و  منسوب )دختر دایی

به لحاظ  . بیماربوده استبیمار نیز دارای همین نوع بیماری 

قیافه خشن، پیشانی برجسته، بینی پهن و  ظاهری دارای

لثه و زبان  تر از حد طبیعی وپل بینی کوتاه، گردن کوتاه

های کف بود. همچنین توده استخوانی استخوان هیپرتروفی

 وی شت و انگشتان دستکاهش دا وی دست و انگشتان

 م خاصیئدر بدو تولد علا. ندتر از حد معمول بودکوتاه

م افزایش یافت. ئبا گذشت زمان میزان علا اما ؛گزارش نشد

در  .طرفه شدشنوایی دوسالگی دچار کاهش  یکبیمار در 

در این زمان که  رفتپا راه می ماهگی روی پنجه 60

(. 6 شکل) ده بودندصورت چنگالی شهانگشتان دست و پا ب

و ( 2سالگی قوس و انحنا در ناحیه ستون فقرات )شکل  2در 

 و شدن شکمبزرگی و برجسته ،م انحراف چشمئعلاتدریج به

  سالگی 9در  و( 9 شکل)در کودک ایجاد شد فتق نافی در 
 

 
 انگشت دست چنگالی همراه با خمیدگی نسبی: 1شکل       

 

 

              
 شدن شکم؛ فتق نافیبزرگی و برجسته: 3 شکل                                                     انحنای ستون فقرات و پرمویی: 2شکل                      
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 شده در کودکهای بررسیمقادیر آنزیم :1جدول 

 واحد
 طیف مربوط به بیمار

(Patient Range) 

 طیف کنترل

(Control Range) 
 آنزیم جنتای

Nmol/17h/mg 65/0-0 22-3 6/60 a-NAc-glucosaminidase 

Nmol/24h/mg 0-0 92-60 5/65 GicNAc-6-8sulphatase 

Nmol/17h/mg 6/0-0 62-9 6/3 Heparan Sulphamidase 

Nmol/h/mg ۳/6-0 30-20 0/56 a-L-iduronidase 

Nmol/17h/mg 0/6-0 200-30 635 GalNAc-6-Ssulphatase 

Nmol/17h/mg 2/0-6 60-60 3/53 AcetylCoA: Glucosominide N-acetyltransferase 

Nmol/h/mg 9/4-۳/0 924-50 9/03 B-Galactosidase 

Nmol/h/mg 25-0 600-600 3/3 Arylsulphatase B 

 

مورد او  در( MPSساکاریدوز )موکوپلی تشخیص قطعی

د و سابقه جراحی آدنوئیدارای  . بیمارگردید تأیید

در  وی آخرین بستری وعلت عفونت های متعدد بهبستری

زمان در همچنین علت پنومونی بوده است. سال گذشته به

بوده و  VI/IIدارای سوفل قلبی بررسی بیمار در بیمارستان 

بوده است که به رمان با داروهای قلبی از این رو تحت د

شده برونکودیلاتور استفاده می اسپریاز  ،تنگی نفسدلیل 

ای لمس متر زیر لبه دندهسانتی 9 کبد ،در معاینه .است

 52) و ماکروسفال متر(سانتی 0۳)بیمار کوتاه قد  .گردید

وجود زدگی زبان زرگی و بیرونمتر( بود. همچنین بسانتی

تنگی دچار در وضعیت خوابیده این، بیمار برعلاوه. داشت

افت یبا نشستن بهبود می این حالت کهشد می نفس

شد و یبیمار دچار تعریق شدید ماز سوی دیگر، . )ارتوپنه(

درجه  9۳به بیمارستان درجه حرارت بیمار  ز مراجعهدر رو

 و فشارخون 26، تعداد تنفس 600گراد، ضربان قلب سانتی

 متر بود. میلی 50/30

جهت تشخیص جایگاه ژن بیماری  یقبل از تولد آزمایش

MPS VI  مادر دارای  پدر وای آن بر مبنانجام شد که

دچار و مبتلا نیز  فنوتیپ ناقل و هتروزیگوت بودند و کودک

در هفته  .شده بود Cd302GGA (GlyArg) جهش در ژن

گیری از جنین جهت تشخیص پیش از حاملگی نمونه 3-۳

های لیزوزومال در خون نشان . آزمایش آنزیمشدتولد انجام 

است.  طبیعیتر از حد یینپا Bداد که فعالیت آریل سولفاتاز 

و مشکلی در ( 6)جدول ها در حد طبیعی بودند سایر آنزیم

GM1-GM2 جهت تشخیص سیدوزیوزیگانگلMPS I   و

MPS III نقص  نتایج آزمایشات بیوشیمیایی، .شتوجود ندا

تست ادرار با استفاده  در ادامه، .دادرا نشان  B در سولفاتاز

ه تغییر رنگ نوار بیانگر گرفته شد ک Spot Test از نوار

تظاهرات بالینی و  بوده وها افزایش گلیکوآمینوگلیکان

ساکاریدوز اشاره موکوپلی بیماریتأیید بر  آزمایشات حاصل

زمان بررسی  سالگی تا 9دارد. بیمار از زمان تشخیص در 

 طول دررا ویال  سه ،زایمفقط داروی ناگلا در مطالعه حاضر

پیگیری که بعد از تهیه این  در کند.هفته دریافت می

عمل آمد، متأسفانه پدر کودک اعلام کرد که گزارش به

 کودک فوت نمود.

 

 بحث

با  Maroteaux-lamiنوع  ساکاریدوزبیماری موکوپلی

 ،های بدن از جمله قلبدر تمام قسمت یعوارض گوناگون

 . یکی از علائم و(66) همراه است ریه و سیستم اسکلتی

ای قلب های دریچهناهنجاری، بیماری این هاینشانه

 های میترال و آئورت دچار تنگیدریچهطی آن باشد که می

در این  . بیمار مورد مطالعه(65) شوندیا گشادی می

این  در .بوده استهای آئورتی دارای گشادی دریچه پژوهش
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شکم  ندارند. را شدن کاملها توانایی بستهدریچه وضعیت

 مشاهدهافراد مبتلا  برجسته و هپاتواسپلنومگالی نیز در

زیر دنده متر سانتی 9کبد  ،مذکوردر کودک  .(66) شودمی

تیجه سونوگرافی بیانگر بزرگی کبد و طحال لمس شد و ن

ساکاریدوز ممکن است دچار بود. بیماران مبتلا به موکوپلی

. در این بیمار نیز فتق نافی (66) دنیا نافی شو مغبنیفتق 

شتان چنگالی و خمیدگی نسبی زانوها از انگ وجود داشت.

در  که این موارد (66) باشدعلائم این بیماری می دیگر

که  مچ دست سندرم .مشاهده شد کودک مورد بررسی

قادر به حرکت دلیل درگیری عصب مدیان، بیمار به

این مشکل ، (66) یستاکستانسیون و فلکسیون کامل مچ ن

راحتی به کودک مشاهده نشد ومورد بررسی در بیمار 

. حرکت دهدکامل طور بهرا  خود توانست مچ دستمی

در مورد دیگری است که ناحیه کمری نیز رطبیعی غیقوس 

درگیری اسکلتی آن شود که علت می مشاهدهاین بیماران 

مورد مطالعه نیز دارای انحنای ستون . کودک (66) باشدمی

( و 0) این بیماران دچار کوتاهی قدبراین، علاوه. بودفقرات 

 ساله 4قد نرمال در کودکان  .(66،5) شوندماکروسفالی می

. در کودک استمتر سانتی 3/63 و دور سرمتر سانتی 664

 .شتوجود دا سر و بزرگی کوتاهی قدمورد بررسی ما 

از  یکی میانی اوتیت مدیا یا عفونت گوشبراین، علاوه

کاهش  باشد که از عوارض آنهای این بیماری میعلامت

قبل از آنکه دچار  مورد بررسی . بیمار(66)است شنوایی 

 و سالگی عفونت گوش داشت 2در  ،کاهش شنوایی شود

 پس از آن به تدریج دچار کاهش شنوایی دوطرفه شد.

  .(66) باشد  MPS VIتواند از علائمسینوزیت نیز می

صدا  تنفس پر سر و ،خوارگیچنین در دوران شیرمه

 . در کودک مورد بررسی در این (66) شودمی مشاهده

سینوزیت و مشکلات تنفسی و تنگی نفس مشاهده  گزارش،

استفاده نفس برای رفع تنگی  سالبوتامول شد که از اسپری

از علائم این  یکی دیگره کدورت قرنیبراین، . علاوهدنمومی

این علامت کودک مورد مطالعه در  ؛ اما(66)است  بیماری

 انواع .مشاهده گردیدو فقط انحراف چشم  وجود نداشت

های بر سلول ساکاریدوز پیش از تولد با آزمایشموکوپلی

های شده از مایع آمنیوتیک یا بیوپسی از پرزکشت داده

های . آنالیز آنزیم(64) کوریونی قابل تشخیص هستند

 باشدمی MPS VI کنندهپیشنهاد ،لیزوزومی در نمونه خون

یید تشخیص، تکرار آزمایش بر نمونه دیگر أکه برای ت (6۳)

 Molecular Genetic Assay بودن،و در صورت مثبت

آزمایش در داخل  انجام این سفانهأکه مت توصیه گردید

لمان ارسال آبه کشور  از این رو ؛نبود پذیرامکانکشور 

ها ساکاریدپلیغربالگری موکو ،اقدام تشخیصی دیگر .گردید

 Spot Test صوسیله نوارهای مخصوبه است که در ادرار

های استاندارد مقایسه و تغییر رنگ آن با نمونه شده نجاما

آزمایش  نتیجه مورد مطالعهبیمار ارتباط با در  .شودمی

 ،ساکاریدوزدیگر موکوپلی یراه تشخیص ادرار مثبت بود.

بیمار  .استهای اسکلتی به نام دیس اوستوز متعدد نشانه

انحنای ستون  چون یدارای علائم اسکلتی متعددذکور م

زانوهای خمیده بود که خود  و فقرات، انگشتان چنگالی

. اولین گام باشدمییید این بیماری أتشخیصی برای ت یراه

، درمان حمایتی برای بهبود تظاهر MPS VIبرای درمان 

. پس از آن پیوند مغز استخوان نیز به (64) اری استبیم

این،  بر علاوه. (64) کندبهبود وضعیت بیمار کمک می

های ن جایگزینی آنزیمی در بسیاری از بیماریدرما

. گیردمورد استفاده قرار می MPS VI لیزوزومی از جمله

 Galsulfase آنزیم مورد استفاده در این بیماری

(Naglazyme)  شده برایکار گرفتهبهدرمان  .(60)است 

 سه های حمایتی و تزریقشامل درمان مورد مطالعهار بیم

 ،یتنفس یینارسا بوده است. میناگلازا یویال از دارو

است. در  مارانیب نیدو علت عمده مرگ در ا یقلب یینارسا

نوع  دوزیسارکاریمبتلا به موکوپل ماریب 96 یکه رو یبررس

صورت گرفت  وانیدر تا 2062تا  6335 یهاسال یدو ط



  
 

 

دوزیساکاریسندرم موکوپل    

 

 63                                                                                                                                6934، زمستان 46، شماره 02فصلنامه کمیته تحقیقات دانشجویی، دوره 

 افتهیبهبود  ریها در دهه اخآن بود که طول عمر آن دیمو

 (.60است )

 

 یریگجهینت

با  Maroteaux-lamiساکاریدوز نوع بیماری موکوپلی

. در حال باشدمیدر تمام بدن همراه  یعوارض گوناگون

برای بهبود  میناگلازازریق ت ،بیماریاین حاضر درمان اصلی 

در مت آن که قی رشد و حرکات مفصلی بیماران است

نیاز به حمایت  باشد؛ از این روبسیار زیاد میسراسر جهان 

با هزینه کمتر  آنتهیه  منظور بهولان وزارت بهداشت ئمس

 .استجهت ارتقای کیفیت زندگی بیماران 

 

 تشکر و قدردانی

خانواده محترم بیمار که همکاری صمیمانه  ازوسیله بدین

رساندند و همچنین از ما را در تمام مراحل این پژوهش یاری 

آبادی )کارشناس محترم واحد سمعی جناب آقای یحیی کریم

( و جناب آقای حمید گلستان پزشکی گاه علومو بصری دانش

 -مرکز آموزشی)سوپروایزر محترم آموزشی پاشا سلطانی 

 .شودتشکر و قدردانی میگرگان(  طالقانیدرمانی کودکان 
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Abstract 

Background: Mucopolysaccharidosis is lysosomal storage and autosomal recessive disease. The aim 

of this study was to introduce a child with Mucopolysaccharidosis VI synrome. 

Case Presentation: The patient is a 6-year-old male with bilateral hearing loss from infancy, 

scoliosis at age 2, and short gesture, macrocephaly and strabismus. Mucopolysaccharidosis VI was a 

definitive diagnosis for him at age 3. Currently the child suffers from aorta valve insufficiency, 

dyspnea and hepatomegaly. 

Conclusion: Mucopolysaccharidosis VI is associated with different side effects throughout the body, 

and severely affect the quality of life the child. 
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