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   معرفي دو خواهر مبتلا به سندرم مياستني مادرزادي‐دکتر مصطفي سلطان سنجري
 

٦٣٧

Two Sisters with Congenital Myasthenic Syndrome: Case Report 
 
Soltan Sanjari M, MD; Bahmani Kashkoli B, MD; Parvaresh MM, MD 
 
Purpose: To report two sisters with congenital myasthenic syndrome (CMS) masquerading as 
myasthenia gravis.  
Patients and findings: Two six and seven years old sisters presented with variable strabismus, 
ptosis, and fatigue. All symptoms were aggravated with exercise and improved with rest. 
Intramuscular prostigmin injection decreased their symptoms. A diagnosis of CMS was made 
according to early onset (infancy), familial pattern, and lack of serum antibodies. Oral neostigmin 
was begun for treatment.  
Conclusion: Although CMS is a rare disorders, they should be considered in all cases with variable 
strabismus and ptosis. 
 
Key words: congenital myasthenic syndrome, case report 
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   سندرم مياستني مادرزاديمعرفي دو خواهر مبتلا به

  
  ٢دآتر محمدمهدي پرورش و ٢يدآتر محسن بهمني آشكول، ١سنجري دآتر مصطفي سلطان

  
  چكيده
  .وگزارش دو خواهر مبتلا به سندرم مياستني مادرزادي با تظاهراتي مشابه به مياستني گرا: هدف
 خستگي بعد از فعاليت ، كه در معاينهمراجعه نمودند متناوب افتادگي پلکي ساله با استرابيسم و ٧ و ٦دو خواهر  :معرفي

 ،در هر دو بيمار. نديافت  و بعد از استراحت بهبود ميشدند شديد ميت ،ها با خستگي و فعاليت م آنيعلاهمه . نيز داشتند
 بودن آن و فقدان ادگيخانوبا توجه به شروع در شيرخوارگي و . م شديپروستيگمين تزريقي سبب برطرف شدن علا

 براي بيماران مطرح گرديد و درمان با نئوستيگمين سندرم مياستني مادرزادي، تشخيص ها پادتنشواهدي مبني بر وجود 
  .م شديخوراكي سبب بهبود علا

 با علت سير باليني و پاسخ به درمان متفاوته  ولي ب استگر چه بيماري نادريسندرم مياستني مادرزادي،  :گيري نتيجه
ها  افتراقي تشخيصفهرست  در ،هاي متغيير سميو استرابافتادگي پلک ها، بايد در موارد  مياستني گراو و ديگر ميوپاتي

  .قرار گيرد
  .٦٣٧‐٦٤٠ :٥، شماره ١٠؛ سال ١٣٨٤پزشکي بينا  مجله چشم •

  
  )email: msoltansanjari@yahoo.com (سنجري دكتر مصطفي سلطان: گو  پاسخ•
  ١٣٨٣ ارديبهشت ١٤: تاريخ دريافت مقاله         دانشگاه علوم پزشكي ايران ‐پزشک  چشم‐رـ استاديا١
  ١٣٨٣ آذر ١: تاريخ تاييد مقاله         دانشگاه علوم پزشكي ايران ‐پزشک  چشم‐ دانشيار‐٢

   مركز تحقيقات چشم ‐)ص( بيمارستان حضرت رسول اكرم ‐ خيابان نيايش‐ خيابان ستارخان‐تهران 
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  )١٣٨٤ شهريور ‐شماره ويژه (٥ شماره ‐١٠ سال ‐پزشكي بينا  چشممجله
 

٦٣٨

 مقدمه

 CMSعبـارت ديگـر   به ياادرزاديـاستني مـگان ميـنشان     
)congenital myasthenic syndromes( ، گروهي از اختلالات به

 فرد مبتلا ،ها  كه در آنگردد اطلاق ميمادرزادي با علل مختلف 
. شود مي مشابه  بيماري خودايمني مياستني گراو مييدچار علا

 ،د ولي در اين بيماراننكن وز ميم آن اغلب از بدو تولد بريعلا
 مادر به يبرخلاف انواع مياستني نوزادي كه ناشي از ابتلا

علت اين .  مادر مبتلا به مياستني نيست؛باشد مياستني مي
بيماري ناشي از تغييرات عملكرد يا تغييرات ساختماني در محل 

اختلال ممكن است در قسمت . ١ماهيچه استاتصال عصب به 
   .٢سيناپسي باشد پس، سيناپسي يا سيناپسي پيش
ي محل ي با شناسا،CMS در چند سال اخير انواع مختلف     

 .٣ندا يافته مشخص شده هاي جهش دقيق اختلال و تشخيص ژن
بندي، تشخيص و   به تقسيم،ي دقيق اين اختلالاتيشناسا

 به ،ها  چون برخي از آن؛درمان بيماران مبتلا كمك خواهد كرد
ها  كولين استراز و گروهي به كينين و بتاآگونيست داروهاي آنتي

 ندتاثير  اين داروها بيها  از آندر گروهي، دهند پاسخ مناسب مي
تر شدن  استرازها سبب وخيم كولين  آنتي،ها ي از آنرخو در ب

   .٤دنشو حال بيمار مي
     CMSکانال آهسته و تنها نوعاست  مغلوب ي عمدتاً اتوزوم 

)slow channel( اهميت افتراق اين .٣باشد  غالب ميي اتوزوم،آن 
يدها و يير كورتيكواستروثبيماري از مياستني گراو در عدم تا

در اين مقاله به معرفي دو . ١يمكتومي در اين بيماران استات
  .مورد از اين سندرم نادر پرداخته شده است

  
  معرفي بيمار

انحراف چشم  ساله كه والدين متوجه ٦ ساله و ٧دو خواهر      
 به درمانگاه ،بودندسال قبل شده  ها در بعضي موارد از يك آن

مراجعه ) ص(نورواسترابيسم بيمارستان حضرت رسول اكرم 
 سالم و فاقد مشكل سيستميك ، به ظاهرهر دو خواهر. نمودند
 بود و در ١٠/١٠ ديد هر دو چشم ،در معاينه چشمي. بودند

 ‐ آزمون پوششدر. دمشكلي مشاهده نشخارج چشمي معاينه 
مرحله اول انحرافي وجود  در، )cover-uncover (ششعدم پو

رخ داد كه افتادگي پلک  ايزوتروپي و ،نداشت ولي با ادامه معاينه
  . شد تر مي رفته رفته مقدار آن بيش

 براي بيماران قطره سيكلوپلژيك ،جهت معاينه فوندوس     
 ،معاينه شدنددوباره ريخته شد و بعد از نيم ساعت كه بيماران 

بقيه معاينات . كاملاً از بين رفته بودافتادگي پلک، ايزوتروپي و 
در بررسي مجدد سابقه بيماران، مادر از . ندبيمار طبيعي بود
 در شيرخوارگي و خستگي  کودکانخوردن اشكال در شير

سابقه . كرد ها در هنگام فعاليت حكايت مي زودرس آن
  .اده وجود نداشتمشابه در خانوهاي  وضعيت

هـا   صورت بالا رفتن از پلـه     ه  فعاليت، ب بيمار، آزمون   براي هر        
هـاي دو    پلـه  كدام نتوانستند در يك مرحله از      انجام شد كه هيچ   

 در هـر مرحلـه دوبـاره        ،طبقه بالا بروند ولـي بعـد از اسـتراحت         
  افتـادگي پلـک    در زمان حداكثر  . ها بالا بروند   توانستند از پله   مي

اي بـه     داخل ماهيچـه  براي هر دو بيمار پروستيگمين       ،)١شکل  (
 ١٥گرم به ازاي هر كيلوگرم تزريق شد و بعـد از     ميلي ٤/٠مقدار  
از . )٢شـکل    (صورت قابل توجهي برطرف گرديد    پتوز به    ،دقيقه

راحتي بـالا   ه  طبقه را ب   نظر سيستميك نيز بيماران توانستند دو     
   .بروند
منطبق بر  تغييرات ،شده  انجام)EMG(  الکتروميوگرافيدر     

با اي  ماهيچهرونده امواج  صورت كاهش پيشه بمياستني 
بررسي سرمي از نظر وجود .  شدهمشاهد، تحريكات مكرر

در نتيجه، . استيل كولين منفي بودهاي  گيرندهضدهاي  پادتن
. تشخيص سندرم مياستني مادرزادي براي بيماران مطرح گرديد

.  انجام نشد،به علت مخالفت والديناي،  هبرداري ماهيچ نمونه
گرديد كه آغاز نئوستيگمين خوراكي   درمان بابراي بيماران

  .م سيستميك و چشمي هر دو بيمار شديسبب كاهش علا
  

 بحث

     CMSهاي مادرزادي نادر با اختلالات مختلف در   از بيماري
 كه استسيناپسي  پس، سيناپس و يا سيناپسي پيشناحيه 

راتي مشابه به بيماري خودايمني مياستني گراو ايجاد تظاه
  .١ اختلال خودايمني وجود ندارد، ولي در اين بيماريکند مي

 و در سال ٥ تعريف شد١٩٦٠اين بيماري اولين بار در سال      
اين نام .  گزارش شدمياستني خانوادگي شيرخواراننام ا  ب١٩٧٥

و تظاهرات زودرس بودن آن در اغلب موارد خانوادگي علت ه ب
   .٦ بوده استآن در شيرخوارگي
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٦٣٩

 ‐عصبيهاي ژنتيك  بيماري در زمره امروزه اين بيماري     
ممكن است توارث اين سندرم . شود بندي مي طبقهاي  ماهيچه
ها از نظر محل  پاتوفيزيولوژي آن.  غالب يا مغلوب باشدياتوزوم

با ) قبل از سيناپس، سيناپس و بعد از سيناپس(گرفتاري 
 موارد سبب اختلال در انتقالهمه يكديگر تفاوت دارد ولي 

اي  ماهيچهدنبال آن ضعف شوند که به  اي مي  ماهيچه‐عصبي
   .٦يابد  با فعاليت تشديد مي، كه اين ضعفگردد عارض مي

     CMS  شود ولي  ودكي شروع ميدر اوايل كدر اغلب موارد
. د يا تشديد يابندونم در دوره بلوغ ظاهر شيممكن است علا

ي يو از نارسااست شدت بيماري نيز در اين بيماران متفاوت 
 .٣باشد مي متغييراي  ماهيچهشديد تنفسي تا اختلالات خفيف 

ها، تظاهراتشان در دوره   البته نه همه آنوها  تعداد زيادي از آن
افتادگي پلك، افتالموپارزي، اختلال شيرخوردن و نوزادي با 

به اي يا  م ممكن است حملهيعلا. شود اختلال تنفسي نمايان مي
 كه با گريه، فعاليت و يا تب اشندصورت خستگي خفيف ب

تواند در افتراق آن از  م مييپايدار بودن اين علا. يابند ميتشديد 
 يك بيماري ،مدو وضعيت  زيرا؛مياستني گراو نوزادي كمك كند

م از دوره نوزادي شروع شده ي در بيماران ما نيز علا.٧ستگذرا
  .بود كه البته نسبتاً خفيف بوده و تشخيص داده نشده بود

هاي   گيرندهضدهاي  پادتن ،CMSدر سرم بيماران مبتلا به      
 ١٥ در ها  پادتناگرچه منفي بودن اين. كولين وجود ندارد اسيتل

مبتلا درصد بيماران  ٥٠لا به مياستني گراو و ان مبتردرصد بيما
از نظر . شود مياستني محدود به چشم نيز ديده ميبه 

سيناپسي، سيناپسي   پيش بيماران را به سه گروه،پاتوفيزيولوژي
 سيناپسي، پيش در موارد .٢كنند  تقسيم ميسيناپسي و پس
 مشكل دارد ،هاي آن دن وزيكولمكولين يا به حركت در آ استيل

خانوادگي نام مياستني ه وردي است كه اولين بار بمو اين همان 
م بيماري با نئوستيگمين بهبود ي علا.٥شيرخواران معرفي شد

بهبود علايم با  .٨ مغلوب استي و وراثت آن اتوزوميابند مي
  .در بيماران ما نيز وجود داشتنئوستيگمين 

 كاهش مادرزادي سي، سيناپ نوعاختلال ترين مهم     
م در دو سال اول زندگي ظاهر يعلا. كولين استراز است ستيلا

گونه پاسخي   و هيچ هستند مغلوبيها اتوزوم همه آن، دنشو مي
   .٨شود ها ديده نمي به نئوستيمگين در آن

 كاهش مادرزاديسيناپسي،   پس نوعاختلالترين  مهم     
 معمولاً از نوزادي شروععلايم .  استكولين استيلهاي  گيرنده

استرازها پاسخ  كولين  ولي به آنتيند و نسبتاً شديدشوند مي
استرازها پاسخ خوبي  كولين  ما به آنتيان اگر چه بيمار.٣دهند مي

ها، وجود اين نوع از  دادند ولي خفيف بودن شدت بيماري در آن
  .سازد بيماري را غيرمحتمل مي

هاي  سيناپسي، سندرم کانال شکل ديگري از اختلال پس     
رفت، شدت و نحوه  ، سرعت پيش علايمسن شروع. استآهسته 
.  استزيادي متغير، به ميزان در اين بيماراناي  ماهيچهضعف 

 ممکن  بنابراين؛ نيز شايع استاي  ماهيچه آتروفي،در اين گروه
اين بيماران به داروهاي . ها اشتباه شوند با ديگر ميوپاتياست 
موجب   ممکن استو حتيدهند  استراز پاسخ نمي كولين آنتي

ماندن   باز، در اين بيماران.٤اي گردد  ماهيچهضعفتشديد 
هاي كلسيم، منيزيوم،   سبب ورود غيرطبيعي يون،طولاني كانال

 كاتيونيسميت و لذا بروز ماهيچه داخل ه منگنز و آمونيوم ب
شود، بلكه ايجاد  نه تنها سندرم مياستني ايجاد ميگردد که  مي

 در درمان .٩گردد را نيز موجب مي پايدار يوئليك ميوپاتي واك
ي كه سبب كوتاه شدن زمان باز ياين بيماران ممكن است داروها

هاي   مثل كينين، اگونيست؛شوند هاي يوني مي بودن كانال
ها هنوز  ثر باشد ولي اثر آنوها م اكسيدان ا آنتييبتاآدرنرژيك 

  .٩و١٠ثابت نشده است
، در بيماران ما با توجه به CMSف با توجه به انواع مختل     

وراثت اتوزومي مغلوب  ،نوزادي نوع تر از  خفيف علايمشدت
 و پاسخ مثبت به EMGپاسخ كلاسيك  خانوادگي، سابقهبراساس 

. باشد  بيماري مطرح ميسيناپسي پيش نوع ،استرازها كولين آنتي
كننده است ولي  كمكبرداري  ، نمونهاگرچه براي تشخيص قطعي

  .ن مورد ممكن است كمك زيادي نكنددر اي
 بيماري بسيار نادري CMSتوان گفت که  به طور خلاصه مي     

آگهي بيمار و نوع  است كه افتراق آن از مياستني گراو در پيش
  .ثر خواهد بودو بسيار م،درمان
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٦٤٠

    
  .دهد شان مي پلک را نقابل توجهافتادگي   کهستيگمينوقبل از تزريق پرتصوير دو بيمار  ‐١شكل 

  

    
  .كاملاً از بين رفته استدهد افتادگي پلک  نشان مي  کهپانزده دقيقه بعد از تزريق پروستيگمين تصوير دو بيمار، ‐۲شکل 
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