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  دهچكي
رفلكـسي و ضـعف شـديد عـضلاني         آ هيپوتـوني،  ي است كه با   نوروپاتي شديد دوران شيرخوار    نوروپاتي هيپوميلنيزان مادرزادي يك پلي    

تولـد بـا    در اين مقالـه يـك مـورد از ايـن بيمـاري كـه در بـدو       . شود ناتواني شديد مي  منجر به مرگ زودرس و يا    معمولاً رده و تظاهر ك 
 كاهش شديد ،برررسي الكترودياگنوستيك. شود  گزارش ميي ضعيف و وابستگي به ونتيلاتور تظاهر كرده بود، هيپوتوني شديد و تنفسها   

ها مطابق با بيماري نوروپاتي هيپـوميلينيزان        اين يافته . لين را نشان داد   مي هاي عصبي فاقد   هدايت عصبي و بيوپسي عصب سورال باندل      
  .مد نظر باشدبايد وني شديد نوزادي، نوروپاتي هيپوميلينيزان مادرزادي نيز در تشخيص افتراقي هيپوت. باشد ميمادرزادي 

  ، نوزاداننوروپاتي مادرزادي، هيپوميلنيزاسيون، هيپوتوني :واژگان كليدي
 :لطفاً به اين مقاله به صورت زير استناد نماييد

Barzegar M, Mahallei M, Hosseini MB. Congenital hypomyelinating neuropathy in a newborn: a case report. 
Pejouhandeh 2011;16(3):144-6. 

  

  1مقدمه
ــادرزادي   ــوميلنيزان مــ ــاتي هيپــ  Congenital) نوروپــ

Hypomyelinating Neuropathy: CNH)   يك پلـي نوروپـاتي 
باشد كه با ضـعف عـضلاني        نادر اوايل شيرخوارگي مي   و  شديد  

وتـري و كـاهش     هاي   ديستال، هيپوتوني شديد، فقدان رفلكس    
 ـ   . شود سرعت هدايت عصبي مشخص مي     خـوبي  ه  پـاتوژنز آن ب

شود كه سـاخته شـدن ميلـين در           مي رشناخته نشده ولي تصو   
 از نظر هيستوپاتولوژي غـلاف ميلـين        .اين بيماري اختلال دارد   

تظـاهرات  . يا اصـلاً وجـود نـدارد       اعصاب محيطي نازك بوده و    
ادي بـا هيپوتـوني و       يـا در دوران نـوز      اسـت و  باليني آن متغير    

خير تكامـل   أ يا در اوايل شيرخوارگي با ت      ،ضعف عضلاني شديد  
  وباشـد  آگهي دراز مدت آن بـد مـي       پيش. كند حركتي بروز مي  

سـال و يـا معلوليـت شـديد      اكثراً منجر به فـوت در زيـر يـك   
 Myelin هاي در برخي موارد موتاسيون در ژن. شود حركتي مي

Protein Zero (MPZ) ،Peripheral Myelin Proitein 22   

(PMP22)، و  Early Growth Responsive Gene (GR2) 
  ). 1-7( گزارش شده است

                                                 
تبريز، خيابان ششگلان، مركز    ؛  محمد برزگر دكتر   : نويسنده مسؤول مكاتبات   *

پـست  ؛  +98-411-5262280: آموزشي درمـاني كودكـان، بخـش اعـصاب؛ تلفـن          
  mm_barzegar@yahoo.com: الكترونيك

  
 ما در ايـن نوشـتار       .باشد فرم نوزادي اين بيماري بسيار نادر مي      

 را كه در موقع تولد با هيپوتوني        CHNيك مورد از فرم نوزادي      
 گـزارش   ژنراليزه و كاهش تقلاي تنفسي تظـاهر كـرده بـود را           

   .كنيم مي
  

  گزارش مورد
 ،لهأ هفته بدون مـس    38بيمار يك نوزاد دختر حاصل حاملگي        

طريق سزارين الكتيـو بـا وزن       ه  باشد كه ب    ساله مي  28از  مادر    
 بـود؛ اين نوزاد دومـين فرزنـد خـانواده          . گرم متولد شد   3200

  . اند فرزند اول سالم و والدين منسوب بوده
علــت هيپوتــوني ه  بــ؛بــود 8 و 6جم و پــنآپگــار دقيقــه اول   

و در بخـش   گرديد تنفس ضعيف در دقيقه دهم احيا   ژنراليزه و 
 با توجه به علائم ديسترس      .مراقبتهاي ويژه نوزادان بستري شد    

 :pH:  ،20 HCO3 9/6 ( اسيدوز تنفسي شـديد     و تنفسي شديد 
  .انتوبه  و به ونيتلاتور وصل شد) :PCO2 93و 

ــوز  ــي، ن ــه فيزيك ــصوصيات   در معاين ــوده و خ ــفال ب اد نرموس
نوزاد كاملاً هوشيار، حركات چشم و نگاه       . ديسمورفيك نداشت 

بخـش    نرمال داشـت و بـا وجـود عـدم دريافـت داروهـاي آرام              
تـلاش تنفـسي ضــعيف و   . تقلايـي نداشـت و كـاملاً شــل بـود    
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هيپوتوني شديد علامت بارز بيمار بود كه در عـضلات ديـستال       
گاهـاً   نـوزاد . رسيد ني شديدتر بنظر مي   اندامهاي فوقاني و تحتا   

ــي   ــشان م ــدامها ن ــوچكي در ان ــات ك ــدتاً در  حرك ــه عم داد ك
پروگزيمال بود ولي حركات  اكتيو در خـلاف جهـت    قسمتهاي

از نظـر حـسي، در پاسـخ بـه تحريكـات             .جاذبه وجود نداشـت   
. داد  پاسـخ مـي  (Grimacing)دردناك، نـوزاد بـا تغييـر چهـره          

 در اندامهاي تحتاني و فوقـاني وجـود         هاي وتري عمقي   رفلكس
 نوزاد در روز هفتم تولد براي اولين بار اكـستوبه شـد و            . نداشت

ولي در عرض كمتر از نـيم       . اكسيژن از طريق هود دريافت كرد     
 و (O2Sat)علت افت شديد اشـباع اكـسيژن شـرياني        ه  ساعت ب 

 نوزاد. موثر مجدداً انتوبه و به ونيتلاتور وصل شد        تنفسهاي غير 
در سير بيماري چنـدين بـار ديگـر هـم اكـستوبه گرديـد كـه                 
موفقيت آميز نبود و در سـن يـك مـاهگي كـاملاً وابـسته بـه                 

روزگـي در حاليكـه همچنـان        45بيمار در سـن     . ونتيلاتور بود 
و  بدون تـنفس خودبخـودي بـود، دچـار ايـست قلبـي گرديـد              

والـدين بيمـار   . سفانه پاسخ نـداد و فـوت شـد   أاقدامات احيا مت 
  .رضايت براي اتوپسي ندادند

 پتاسيم،  سطح سرمي سديم،   ،   از نظر بررسيهاي آزمايشگاهي   
، و   فـسفوكيناز، لاكتـات و آمونيـاك        راتينك ـمنيـزيم،    كلسيم،

 كروماتوگرافي اسيدهاي آمينه سـرم و قنـدهاي ادرار          همچنين
هـاي خـوني    ش كامـل سـلول   رشـما . در محدوده طبيعي بودند   

. ش شـد و كـشت خـون منفـي بـود          منفي گـزار   CRPنرمال و   
 ،درآنـاليز مـايع مغـزي نخـاعي       . هوايي داشـت   گرافي سينه پر  

اسـكن  .  و قند و سلول طبيعـي بـود  mg/dl 256)(پروتئين بالا 
مغزي ناهنجاري واضـح و خـونريزي داخـل جمجمـه را نـشان              

بررسـي   در .انجام نشد  MRI  ،به علت در دسترس نبودن    . نداد
 اعـصاب حركتـي     CMAP  آمـده،  عمـل ه  الكترودياگنوستيك ب 

اولنار كاهش شديد آمپليتود با      مديان و  ال عمقي، ئپرون تيبيال،
 در  SNAP كاهش شديد سرعت هدايت عصبي مشاهده شـد و        

 ؛ همچنـين  گيـري بـود    اعصاب  مديان و اولنار غير قابل انـدازه        
. تغييرات نوروژنيك در بررسي الكتروميوگرافي سوزني ثبت شد       

فـع يـك نوروپـاتي حـسي حركتـي از نـوع             هـا بـه ن     اين يافتـه  
بررسي ژنتيك از نظر آتروفي عـضلاني نخـاعي    .دميلينيزان بود 

هاي الكترودياگنوستيك و با احتمال  با توجه به يافته  .منفي بود 
CHN   روزگـي بيوپــسي  40، جهـت تــشخيص نهـايي در ســن 

 عصب سورال انجام كه بررسي پاتولوژيك با ميكوسكوپ نـوري،   
هاي عـصبي فاقـد غـلاف ميلـين           كنده با  باندل   هاي پرا  اكسون

در ايـن بررسـي برجـستگي       . بدون شواهد التهابي را نـشان داد      
ــازي ــد(Onion Bulb) هــاي پي ايــن .  شــكل مــشاهده نگردي

  .هماهنگي داشت CHNهاي پاتولوژيك با  يافته
  

  بحث
 أ با منـش   ، هيپوتوني شايعترين علت هيپوتوني در دوران نوزادي     

معاينـه    شرح حال و   ، در بيمار معرفي شده    .)8(باشد   مغزي مي 
در بررسـيهاي    نـسفالوپاتي و  اباليني شواهد قابل توجه به نفـع        

 . اي به نفع علت سربرال وجود نداشت آزمايشگاهي نيز قرينه

ه با نوزاد با هيپوتوني شديد و ضعف عضلاني بـدون           هدر مواج   
مطـرح   بيماريهـاي عـصبي عـضلاني        علايم انسفالوپاتي معمولاً  

بيماري آتروفي عضلاني نخـاعي جـزو ايـن بيماريهـا            .شوند مي
اين لحـاظ    باشد، كه در بيمار معرفي شده بررسي ژنتيك از         مي

هاي عضلاني مادرزادي نيز از علـل شـايع     ديستروفي. منفي بود 
در  .باشـند  اختلالات عضلاني منجر به هيپوتوني در نوزادي مي       

نرمـال و    فـسفوكيناز بيمار معرفي شده سطح سـرمي كـراتين         
نـوع   .بررسي الكترفيزيولوژيك به نفع درگيري بارز عضله نبـود        

 هـاي حركتـي حـسي بيمـاري دژريـن سـوتاس            سوم نوروپاتي 
(Dejerine-Sottas) خير در كـسب   أت ـ  كـه بـا هيپوتـوني،       است

كنـد   دو در سال اول تولد تظاهر مـي        مهارتهاي تكاملي و يا هر    
 و پاتولوژيـك سـاخته شـدن        كه در اين بيماري شواهد بـاليني      

 در بيمار معرفي شده اين شـواهد        ).9( دوباره ميلين وجود دارد   
هــاي  از تشخيــصهاي افتراقــي ديگــر ميوپــاتي .وجــود نداشــت

باشد كه در بيمار معرفـي شـده بررسـي سـرعت             مادرزادي مي 
  . به نفع نوروپاتي بوداًهدايت عصبي عمدت

زان مادرزادي يك مقوله نادر در اين سن        ينينوروپاتي هيپوميل   
يـك مـورد     1969 در سـال     Lyon بـراي اولـين بـار      .باشـد  مي

نوروپاتي مزمن پيشرونده اوايل شيرخوارگي را گزارش كرد كـه          
ايـن   .فيبرهاي عـصبي فاقـد ميلـين بودنـد         در بيوپسي عصب،  

 هيپوتـوني عـضلاني     ،خير تكامـل حركتـي واضـح      أشيرخوار ت ـ 
  ودر اندامهاي تحتاني، فقدان رفلكسهاي وتري     آتروفي   ،ژنراليزه

 و معاينه حسي و اعـصاب جمجمـه اي نرمـال      ،تكامل شناختي 
ين مايع  و افزايش پروتئاعصاب محيطي قابل لمس نبود    .داشت

مغزي نخاعي و كاهش شديد هدايت عصبي در بررسي هـدايت       
وي ايــن نوروپــاتي را نوروپــاتي مــزمن اوايــل . عــصبي داشــت

گزارش گرديد كه   ي  متعاقب آن موارد ديگر    .اميدشيرخوارگي ن 
 ،گـزارش شـده    در مـوارد   .)10( شناخته شدند  CHNعموما به   

بيوپسي عـصب كـاهش      .هيپوتوني يك تابلوي شايع بوده است     
، 6،  3(دهـد    شديد ميلينيزاسيون فيبرهاي عصبي را نشان مـي       

هاي هيپـوميلينيزان توليـد ميلـين         در اين نوروپاتي   ).12 و   11
 .هاي شوان به درجات متغيري كـاهش دارد        ال توسط سلول  نرم

ها در بـدو تولـد و شـبيه بيمـاري            بيشترين موارد اين نوروپاتي   
كند كه خوشبختانه در حـال       آتروفي عضلاني نخاعي تظاهر مي    

. تـوان آن را افتـراق داد       حاضر با بررسي ژنتيك به راحتـي مـي        
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ئـم بـارز    آرفلكـسي از علا    هيپوتوني، ضعف عضلاني ديـستال و     
CHN   ي گ يا شيرخوار   و شوند كه در دوران نوزادي     مي محسوب

 ـ ايـن بيمـاران اكثـراً      .دهد ميخود را نشان     علـت مـشكلات   ه  ب
فـرم  ). 2-7(نماينـد    تنفسي و بلع در سـنين پـايين فـوت مـي           

 و اغلـب منجـر بـه مـرگ     اسـت نوزادي بيماري خيلي شديدتر     
سال زير ونتيلاتور    2 تا   1 بيمار   ،در موارد نادر  . شود زودرس مي 

) مشابه مـورد مـا    ( در اكثر موارد گزارش شده       .زنده مانده است  
). 14 و   13 (پروتئين مايع مغزي نخـاعي افـزايش يافتـه اسـت          

نوزاد مورد معرفي ما نيز در بـدو تولـد بـا هيپوتـوني شـديد و                 
مشكل تنفسي بستري شد و از ابتداي تولد وابسته به ونتيلاتور           

گي حركات تنفسي بـارزي از خـود نـشان           روز 45و تا سن     بود
  .نداد

اي  هاي قابل ملاحظـه  ها همپوشاني   بين انواع مختلف نوروپاتي  
ــر ــه از نظـ ــاليني و يافتـ ــاهرات بـ ــي  تظـ ــاي بررسـ ــاي  هـ هـ

الكترودياگنوستيك وجود دارد، به اين دليل بيوپسي عـصب در          
از نظـر   . تعيين تشخيص قطعي بيمـاري بـسيار اساسـي اسـت          

  بيوپسي عصب در  بيماري دژرين سـوتاس و         ،كهيستوپاتولوژي
CHN  دهـد  يا عدم وجود ميلنيزاسيون را نشان مـي        ، كاهش و. 
اي  عنوان نـشانه  ه  هاي نازك ميلين به شكل پوست پيازي ب        لايه

ديـده  در  بيمـاري دژريـن سـوتاس         از تشكيل مجـدد عـصب،       
با . )9-15. ( ديده نميشود CHNد ولي بطور معمول درنشو مي

 يـك نـوع شـديد از        CHNاي اعتقـاد دارنـد كـه         عده اين حال 
در بيمار مورد معرفي ما هـم بيوپـسي        .باشد دژرين سوتاس مي  

عصب عدم ميلـين سـازي دور عـصب و فقـدان نمـاي پوسـت                
  .پيازي را نشان داد

  
 نتيجه  گيري

گزارش يـك   . هاي مادرزادي نادر هستند     نوروپاتي ،در نوزادان 
ي مادرزادي در بـدو تولـد نـشان        ها تظاهر اين نوروپاتي   مورد از 

 بعنوان تشخيص افتراقـي      تواند دهد كه اين بيماري نادر مي      مي
  .هيپتوني شديد و ضعف عضلاني قرار گيرد

  
 تشكر و قدرداني

الـه قاسـمي، متخـصص       از جناب آقـاي دكتـر بـاب       بدينوسيله  
، قـدرداني و    ر پاتولوژي بيمار را انجام دادنـد       كه تفسي  ،پاتولوژي
  .ودش تشكر مي
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