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Purpose: To report a case of cystinosis and idiopathic intracranial hypertention associated with Duane 
syndrome type I. 
Case Report: A 15 years old girl and a known case of nephrotic cystinosis presented to eye clinic with 
complaints of lid fissure changes on horizontal gaze and headache since 6 months ago. She was obese and 
had short stature. She had history of kidney transplantation 6 years ago. On physical examination both eyes 
were orthophoric in primary position but limitation of movements in abduction, globe retraction and 
narrowing of the palpebral fissure in adduction was present slit lamp examination revealed deposition of 
cystine crystals in the conjunctiva and corneal stroma of both eyes. On fundus examination both optic discs 
had blurred margin and were edematous. In lumbar puncture (LP) intracranial pressure was high. One 
month after starting acetazolamide, the papilledema was decreased significantly and her headache 
improved. After 3 months the patient passed away because of metabolic problems in neurologic ward. 
Conclusion: Herein we report a rare case of concurrent cystinosis, bilateral Duane syndrome type I and 
idiopathic intra cranial hypertention.  
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  )گزارش مورد (دوئن مس با سندريوزنيتسي سيهمراه
  

  ٣مقدم د فاتحيدکتر حم ،٢بهاره بهداد دکتر ،١ دکتر محمد پاکروان،١يدکتر عباس باقر
  

  . تيپ يك همراه يکديگردوئنسندرم و پاتيك داخل مغزي پرفشاري ايديو،  گـزارش يك بيمـار مبتـلا به سيستينوزيس:هدف

 سـال   ۶و  شـد      بود كه مورد شناخته شده سيستينوزيس با درگيري كليوي محسوب مـي            اي   ساله ۱۵بيمار دختر   : معرفي بيمار 

 ماه قبل   ۶ردرد از   هاي جانبي از بدو تولد و س       با شكايت از تغييرات شكاف پلكي در نگاه       که  قبل مورد پيوند كليه قرار گرفته بود        

هاي  سيـستين در قرنيـه و ملتحمـه مـشاهده              در معاينه چشمي رسوبات كريستال    . وي فردي چاق و كوتاه قد بود      . مراجعه كرد 

حركت هر دو چشم به خارج محدود بوده و در نگاه به داخل شكاف پلكي تنـگ شـده و رتراكـسيون كـره چـشم ديـده                       . شد  مي

در بررسي مايع مغزي نخاعي     . رسيد   عصب بينايي حدود محو داشته و متورم به نظر مي          ، چشم در معاينه فوندوس هر دو    . شد  مي

. گيـري نـشان داد       چشم ييك ماه پس از شروع استازولاميد ادم عصب بينايي و سردرد بهبود           . فشار داخل مغز افزايش يافته بود     

  . فوت شداعصابمغز و خاطر مشكلات متابوليك در بخش ه  ب،سه ماه پس از مراجعهبيمار 

 و نيـز افـزايش فـشار داخـل     I دو طرفه تيپ دوئندر اين مقاله همراهي سه بيماري نادر سيستينوزيس و سندرم    :گيري نتيجه

توصيه ما آن است كه اين همراهي هر چه زودتر شناخته شود تا بتوان از عوارض و مـرگ ناشـي از               . مغز ايديوپاتيك گزارش شد   

  . ها جلوگيري كرد آن

 ۴۵۹-۴۶۳: ۴، شماره ۱۸؛ دوره ۱۳۹۲پزشکي بينا  له چشممج.  

  

 عباس باقريدکتر  :گو پاسخ) email: abbasbagheri@yahoo.com(  

  ۱۳۹۱ اسفند ۵: دريافت مقاله              دانشگاه علوم پزشکي شهيد بهشتي-پزشک  چشم- استاد-۱
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  )۱۳۹۲تابستان  (۴اره  شم-۱۸ دوره -پزشكي بينا مجله چشم

 

 ۴۶۰

  ۱۳۹۲ خرداد ۱۶: مقالهتاييد              دانشگاه علوم پزشکي شهيد بهشتي-پزشکي دستيار چشم -۲

مرکز تحقيقات چشم-۲۳ پلاک -)خيابان امير ابراهيمي( خيابان پايدارفرد - بوستان نهم- پاسداران- تهران   

  

مقدمه

  ژن آن  است کـه  نادر   اتوزوم مغلوب  يماريک ب ي سيوزينتسيس     

)CTNS( ۱و۲قرار دارد ۱۷  کوتاه کروموزومي بازويرو .  

 نـه يآم دياس ـ  تجمـع   به علت  کيستميک س يلن اختلال متابو  يا     

و  نوجوانان   ،اندانوزنوع  به سه   دهد و     رخ مي ها   زوزومي در ل  نتيسيس

و لگي  ک بـا کوتـو    ي ـا نفروت ي ـ نـوزادان نـوع   . شـود  يم مي تقس بالغين

 في ـ ظر يهـا  ستالي ـ همراه با تجمـع کر     يويرونده کل  شي پ يينارسا

ر نقـاط   يسـا ه و   ي ـ قرن ي، استروما ن در ملتحمه  يستيک س يکروم يپل

تـر   في ـ خف يويکلاختلال  نوجوانان  نوع  در  . شود يچشم مشخص م  

 نـوع در  . باشـد   ميه  ي به صورت رسوبات قرن    ي چشم يريو درگ بوده  

شـدت   از ي چـشم  يري ـدرگ ،اسـت طبيعـي    يد به زندگ  ين ام يبالغ

 يهمراه ـ.  وجـود نـدارد    يوي ـکل اخـتلال    وبـوده     برخوردار يتر کم

 يهــا يمــاري ب،يدييــرويپوتي ه،ر در بلــوغيس بــا تــاخينوزيستيــس

 يمـار ي ب ،نيابت وابسته به انسول   يد ، پانکراس ييراس مثل نارسا  پانک

 يريــدرگ  اخــتلال بلــع و،يوپــاتي م،يکبــد مثــل هپاتواســپلنومگال

و تومور کاذب    ي آتروف ،ونيکاسيفي مثل کلس  سيستم عصبي مرکزي  

   .۲ گزارش شده استمغزي

س همـراه   ينوزيستيک مورد شناخته شده س    يگزارش حاضر    در     

  .شود ميمعرفي دوطرفه  I پي تدوئنبا سندرم 

  

معرفي بيمار

ــر       ــاله۱۵دخت ــکااي  س ــا ش ــتغاز ت ي ب ــک ويي ــکاف پل  رات ش

 ۶از سردرد که از     وي  . مراجعه نمود  مختلف   يها سم در نگاه  ياستراب

  . ت داشتيماه قبل شروع شده بود شکا

سـن  نـسبت  به قد کوتاه  و Moon Face مار چاق ويب ،در ظاهر     

 يوي کل ييل نارسا ي به دل  ي سالگ ۹در سن   . ديرس يبه نظر م  ظاهري  

مـار سـابقه    يب. ه قـرار گرفتـه بـود      ي ـونـد کل  يپعمـل جراحـي     مورد  

  . کرد يم ز ذکري را نيدييرويپوتي خون و هيفشارپر

: نمــود يمــ مــصرف را ريــز يداروهــا مــاريب ، زمــان مراجعــهدر     

ــونيپردن ــولايم ،زولــ ــت موفتکوفنــ  ،Cellcept(، Cystagon( ليــ

 د،ي ـفروزما ن،يپآملـودي  ن،يتيلپينـورتر  ،)موسيروليس ـ( نيسيراپاما

 سـولفات،  فـروس  ،D نيتـام يو ن،يدي ـتيران ن،يروکسيووتل ،ولنولآت

 ماريب نيوالد ،خانوادگي سابقه در. نيستاميس قطره و نيرواستاتوآت

 خـواهر  و ادربـر  کي. داشتند )دخترعمه و ييپسردا (يليفام ازدواج

 فـوت  يوي ـکل يينارسـا  لي ـدل بـه  يسالگ شش  و سه سن در ماريب

  . بودند کرده

چـشم در   دو هـر .  بـود ۲۰/۲۰ پس از اصـلاح  د هر دو چشم  يد     

ت ابداکـشن   ياما محـدود  ،  ا بودند يت ارتوفور يرو در وضع   هنگاه به روب  

 يشـکاف پلک ـ  نشـد  کيبارو   کره چشم ونيرتراکس هر دو چشم و   

  ).۱تصوير ( مشهود بودن در هر دو چشم يطرف در نگاه به

لمپ در ملتحمه و استروماي قرنيـه هـر دو                 در معاينه با اسليت   

 قابـل   کروميک به صـورت منتـشر       هاي پلي   طرف، رسوبات کريستال  

  . ساير معاينات سگمان قدامي طبيعي بود). ۲تصوير (بود مشاهده 

  

    
 در نگاه به طرفين محدوديت ابداکشن هر دو چشم و رتراکسيون گلوب و باريک شدن شـکاف پلکـي                    وفوريا  رو ارتو    در نگاه به روبه    -۱تصوير  

 .مشهود است
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  کروميک به صورت منتشر در قرنيه هاي پلي  رسوبات کريستال-۲تصوير 

  

  

  

) APD، Afferent Pupilary Deffect(گــان  مردمــک مــارکوس     

در معاينـه   . محـدوده طبيعـي بـود     فشار هر دو چشم در      . منفي بود 

مديا شفاف بود و حدود ديسک اپتيـک در هـر دو چـشم               فوندوس،

رفلکس فووا هر دو طرف     ). ۳تصوير  (رسيد    ادماتو به نظر مي    محو و 

  . طبيعي بود و در اطراف نکته خاص ديده نشد

     با توجه به شرح حال و معاينات، تشخيص مطرح شـده جهـت             

دوطرفه همراه با تورم ديـسک دوطــرفه         I  تيپ دوئنبيمار سندرم   

 جهـت تشخيص علت تورم ديسک، بيمار توسط متخصص مغز          .بود

 مغز درخواسـت    MRI اسکن و    CTو اعصاب معاينه شد که براي وي        

 رد ترومبـوز  بـراي   . گرديد و نتيجـه گـزارش هـر دو، طبيعـي بـود            

  MRV(Magnetic Resonance Venography(سـينوس کـاورنوس،   

 قرار گرفت که    LPبار تحت   دو  بيمار  .  شد که طبيعي بود    درخواست

، فشار داخل مغزي طبيعـي      LPهر دو بار با وجود قابل اعتماد بودن         

  . گزارش شد

 هر دو چشم، ادم حقيقـي در        )Cirrus OCT( سر عصب    OCT     در  

 چشم راسـت   NFLديسک اپتيک تاييد شد و ضخامت پري پاپيلري         

  ).۴تصوير  (۳يکرون گزارش شد م۳۲۰ ميکرون و چشم چپ ۲۴۲

  

 
  ادماتو داشت  فوندوس فوتوگراف هر دو چشم ديسک اپتيک حدود محو و-۳تصوير 

  

    
  )سمت راست قبل از درمان و سمت چپ بعد از درمان ( سر عصب قبل و بعد از شروع درمانOCT -۵ و ۴وير اتص
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 ار دچـار  م ـيب  انجـام شـده،    LPک ماه از    يپس از گذشت حدود          

وي  لي ـن دل يبه هم .  شد يآتاکس ش شدت سردرد و   يافزا جه،يسرگ

کـه   شد LP گريد بار کي ارجاع و متخصص مغز و اعصاب      به   مجدداً

 .)متـر آب     ميلـي  ۲۷۰ (گرديد بالا گزارش    ير فشار داخل مغز   با نيا

بعد از گذشت    شد و در نظر گرفته    د  ياستازولام درمان با    ماري ب يبرا

 وربـه ط ـ  سک  ي ـتـورم د   نه مجـدد  يدر معا  رمان،ک ماه از شروع د    ي

 ـ   يسـردرد ب   جه و يسـرگ  افت و ي بهبود   يريگ چشم  ن رفـت  يمـار از ب

 بـه   مـار ي متاسـفانه ب   ، ماه بعـد   ۳  درازمدت يريگ يدر پ . )۵تصوير  (

  . کردفوت مغز و اعصاب بخش  ک دريلل اختلالات متابويدل

  

بحث

داخل  ک فشاريوپاتيديش ايافزا  و سينوزيستيس يماريبسه   هر     

 هــر در نــوزاد ۱ وعيشــه کــ نــادر هــستند دوئــنســندرم   ويمغــز

 در ۱ و سينوزيستيــــ سي بــــراتولــــد ۲۰۰۰۰۰ تــــا ۱۰۰۰۰۰

 ذکـر  ۴يمغـز  داخل فشار کيوپاتيديا شي افزا ي نفربرا ۱۰۰۰۰۰هر

 ۵ هـستند  يسم مـادرزاد  يان دچاراستراب  کودک درصديک  . شده است 

ب ين ترت يبد .۶دنباش ي م دوئنسندرم   مبتلا به    ها  آن  درصد ۱-۴که  

 وني ـليتر ۱۰ هر از نفر ۱ اساس شانس،  بر فوق   تب احتمالا يبا ترک 

 شيافـزا  و سينوزيستي ـسزمـان مبـتلا بـه        هم طور تواند به  ينفر م 

  .۱ باشددوئنسندرم  و يمغز فشارداخل کيوپاتيديا

 مثـل هورمـون     ييانـد کـه داروهـا       نشان داده  يمطالعات مختلف      

، ي خـوراک  داروهـاي ضـدبارداري   ن،  يکلوسپوريسزولون،  يرشد، پردن 

داخـل   ک فـشار  يوپاتيدي ـش ا يافزا يبران  يروکسيلووت  و Dن  يتاميو

زولـون،  يپردن مار ما ي ب که ۷-۱۲شوند  عوامل خطر محسوب مي   از   مغز،

 . نمود ين مصرف ميروکسيلووت و D نيتاميو
توانـد   يه است که م ـ   ي کل ييگر نارسا ي عارضه د  يپرکواگولوپاتيه     

ــل  ــونعام ــديوپاتيک    خ ــزي اي ــل مغ ــزي داخ ــد)IIH(ري  .۱۳ باش

جـه  ينت د و در  يي ـ آراکنو يهـا  لـوس ي موجـب ترومبـوز و     يليترومبوف

ــذب  ــتلال ج ــنهادر  و CSFاخ ــزاي ــز يت اف ــل مغ ــشار داخ  يش ف

  .۱۴شود يم

 و  مخاط دستگاه گوارش   کبد، ه،يتر در کل   شيستين ب يگرچه س      

توانـد در شـبکه      ي م يلو بديا  تجمع مي ال  يکولواندوتلي رت يها سلول

ن تـصور   ي ـا. ۱۳-۱۸م مغـز هـم رسـوب کنـد        يپارانش د، مننژ و  ييکورو

 يهــا يلــين در مننــژ بــا انــسداد ويستيــوجـود دارد کــه تجمــع س 

 فـشار  شيموجب افـزا   کند و  ي م يري جلوگ CSFد از خروج    ييآراکنو

  .۱شود يم يمغز داخل

 )کياسـپوراد (گير    تکت موارد به صورت     ي در اکثر  دوئنسندرم       

ن سـندرم   ي ـا.  موارد به صورت اتوزوم غالب است       درصد ۵-۱۰ر  و د 

.  موارد دوطرفـه اسـت      درصد ۱۵ در و تر عيچشم چپ شا   وزنان  در  

ون گلـوب در اداکـشن      ي رتراکـس  ،دوئن موارد سندرم    يتمامويژگي  

  درصـد  ۵۰-۸۰  است که  Iپ  ي، ت دوئنن فرم سندرم    يتر عيشا. است

 ت ابداکشن هستند و   يماران دچار محدود  يب. شود يشامل م  موارد را 

ماران فقـط   يت ب ياکثر.  دارند يزوتروپيرو ا  هع در نگاه روب   يبه طور شا  

 ـ   دوئندچار سندرم     از  يادي ـک ز يستمي ـ اخـتلالات س   ي هـستند ول

همـراه   ممکن اسـت  Wilder Vanckسندرم  جمله سندرم گلدنهار و

 سـندرم   س بـا  ينوزيستي ـ س يامـا همراه ـ  . ۱۹-۲۱شندا ب ن سندرم يبا ا 

  .  تاکنون گزارش نشده استدوئن

عـصب  فلـج   ل  ي ـ به دل  ابداکشنت  يد توجه داشت که محدود    يبا     

ده ي ـه د م ـش فـشار داخـل جمج     يششم دوطرفه که در مـوارد افـزا       

ه باشـد   همـرا ابداکـشن   ش شکاف پلـک در      يتواند با افزا   يشود م  يم

 اگرچـه نـابراين   ب. ستي همراه ن   اداکشن ون چشم در  ي با رتراکس  يلو

 ـ  ي مورد فوق مطـرح م ـ يص افتراقيدر تشخ  قابـل   بـا آن  يباشـد ول

  .۲۱نيستاشتباه 

. ن است يستامي س يز خوراک يتجو،  سينوزيستي س يماريدرمان ب      

ک يتحر ه،ي گلومرولار کل  يير نارسا ين درمان موجب کند کردن س     يا

د و درمـان    يي ـروي ت يهـا   هورمـون  ينيگزياز به جـا   يکاهش ن  رشد و 

جهـت کـاهش    از قطره سيـستامين     . شود ي م يترگماني پ ينوپاتيرت

کـاهش احتمـال     درد و ستن از   کا ،هين قرن يستاليرسوبات کر تراکم  

  .۲۲شود يه استفاده ميقرنهاي  زخمجاد يا

ک ي ـمـاران نفروت  ي کردن طول عمر ب    يه موجب طولان  يوند کل يپ     

ار موفـق   يمـاران بـس   ين ب ي ـه در ا  يوند کل يپ. شود يس م ينوزيستيس

 ن در يستيکند اما تجمع س    ي عود نم  يونديه پ ي درکل يرمايب است و 

تـرس از   ه   از جمل  يماريو موجب عوارض ب   يافته  ها ادامه    ر بافت يسا

، يديي ـرويپوتير بلـوغ، ه  ي، تاخ ينوپاتيه، رت ي، زخم قرن  )يفتوفوب(نور  

روابـسته  ي غ شيرينابت  ين، د ي اگزوکر يينارسا( پانکراس يها يماريب

 ستال، اخـتلالات بلـع و     ي ـ د يوپاتيد، م  کب يها يماري، ب )نيبه انسول 

تومـور   يون، آتروف ـ يکاسيفيکلـس (سيستم عصبي مرکزي     يريدرگ

ه موفـق و    ي ـونـد کل  يپبا وجود   مار فوق   يب .۲۲گردد   مي )کاذب مغزي 

عـضاي   ا يري ـل درگ ي ـ بـه دل   ،رانـه يگ شي پ ياستفاده از انواع داروها   

ن يمار فوق در سن   يک برادر ب  ي ک خواهر و  يفوت  . کردمختلف فوت   

زنـگ    و ي در خـانواده و    يمـار يشـدت ب  دهنده    شانتر ن  نييار پا يبس

  . باشد مي يلي فاميها  ازدواجي برايخطر

مـار در  ي کـه ب ي فقط در مـوارد ي درمان جراح دوئندر سندرم        

ــورت     ــرخش ص ــراف دارد، چ ــرو انح ــه روب ــاه ب  ،)Face Turn(نگ

ود اد وج ـي ـز Down Shoot, Up Shoot اي ـون گلوب واضح يرتراکس

ن ي ـل عدم وجـود ا    ي شده به دل   يمار معرف يدر ب . شود يدارد انجام م  
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   همراهي سيستينوزيس با سندرم دوان-دکتر عباس باقري

 

 ۴۶۳

  .۲۰-۲۲ صورت نگرفتيموارد اقدام جراح

مــاران ي در ب)يســودوتومور ســربر (تومــور کــاذب مغــزي        

د ي بـا اسـتازولام    ي به درمان خـوراک    يبه خوب  معمولاًس  ينوزيستيس

 شــناخت ،مــار فــوقيت در بيــاهمداراي نکتــه . ۲دهــد يپاســخ مــ

 ،CSF يبررس ـ بـار   دو يرا در پ ـ  ي ـاست ز همراه   مختلف   يها يماريب

واضح علايم  مار از   ي که ب  يتنها هنگام  ش فشار مغزکشف نشد و    يافزا

 شـد، مـشخص   آن  ش فـشار    يکرد افـزا  ت  ي شکا يش فشار مغز  يافزا

ت عـصب   يتوانست به حفظ وضع    ين مساله م  يد شناخت زودتر ا   يشا

 ،گـر ينکته مهـم د   . نمايد يتر شيمغز کمک ب    با کاهش فشار   يينايب

 بـه   يک داخل ـ يستم هموسـتات  ي ـس ها و  تيت الکترول يبه وضع توجه  

 کـه   يماراني در ب  راي ز  است ا اسهال ي، استفراغ   هاي تب   دورهدر  ويژه  

توانـد منجـر بـه       ي م ـ يتـوجه   کـم  ي دارند انـدک   درگيري چند عضو  

  . مار شوديا مرگ بيد يعات شديضا

  

  يريگ جهينت
 يمـار ين ب ي نادر ب  يک مورد همراه  يارش  سندگان ضمن گز  ينو     

ه ي توصش فشار داخل جمجمه  يافزا  و دوئنسندرم    و يسنوزيستيس

م ي ـتـر علا   عيدرمـان هرچـه سـر      جهت شناخت و  بايد  کنند که    يم

مــورد کــه هــشدار در   ضــمن آن،اقــدام شــودذکــر شــده  يمــاريب

 بـا   ي خاص ـ يمـار ي کـه ب   ييها ژه در خانواده  يوه   ب يلي فام يها ازدواج

  . د از نظر دور داشتيرث مغلوب وجود دارد را نباتوا
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