
Arc
hi

ve
 o

f S
ID

 
 

 
 
 

 
 
 
 

 گزارش يك مورد ديسپلازي وقفه دهنده تنفسي
 

 راديولوژي دانشگاه علوم پزشكي تبريز گروه  استاديار  :زينت ميابي دكتر
 E-mail: ar-alaee @ yahoo.com                  نويسنده رابط :راديولوژي دانشگاه علوم پزشكي مازندرانگروه  استاديار :عبدالرسول علائيدكتر 

 
 ١١/٣/٨٤: ، پذيرش٣/٣/٨٤: نهايي، باز نگري ١/٧/٨٣: افتدري

 
 چكيده 

نـده تنفسـي يا سندرم            پـلازي وقفـه ده  ي و غضروفي مشخص مي شود و با       ي نادري است كه بانقص استخوان سازي غشا       بسيار استئوكندروديسپلازي   ژونديس

بـد، پانكراس، قلب، شبكيه و مغز همر                   يـه، ك اـ، كل يـنه، انـدام ه م ي با علاصورت ماژوره بتظاهرات باليني سندرم فوق متغير است و مي تواند . اه استدرگيـري قفسـه س

اـء موجب مرگ زودرس نوزادي                زجر تـلاي احش ممكن است در اثر عوارض بيمار ي است يم تنفسي جزي كه علاماينور شكل  در. شودشـديد تنفسـي، هيپوكسـي و اب

 .  به ارث مي رسد است،q ۱Č ۱۳صورت اتوزوم مغلوب كه لوكوس آن برروي كروموزم ه بيماري ب. ت كندفو خردسالي و بلوغ درنفريت، فيبروز كبد و پانكراس 
موجب افزايش بقاي كودكان مبتلا شده ) تهويه مصنوعي، جراحي جهت اتساع قفسه سينه، پيوند كليه، كبد و پانكراس           (امـروزه روش هاي طبي و جراحي مدرن         

  .  شودمعرفي مي  ژون روزه باسندرم ٤٣ در اين گزارش يك مورد نوزاد. است
 

 استئو كندروديستروفي، كوتاهي آكروريزومليك، ديسپلازي قفسه صدري : واژه هاكليد
 

 مقدمه 
يا ديستروفي قفسه    ژونكه سندرم    ديسپلازي وقفه دهنده تنفسي    

تـان نيـز         ـانگش  ـلگنـي  ، با قفسه سينه باريك ، گفته مي شودصـدري 

ـ÷(ي داكتيلي و درگيري احشا بدن شناخته مي شود          آكروريزوملي ، پل  
تـخواني نادري است كه ب         ) . ١ پـلازي اس يـماري ديس صورت اتوزوم  ه  ب

 ٧٠٠٠٠شيوع بيماري يك مورد در   ). ٧و٦(مغلـوب بـه ارث مي رسد        

تـولد شـده است و اكثر كودكان فوق در سال اول زندگي مي                 نـوزاد م

تـقال ارثي اتوزم         ). ÷و١(ميـرند    ژنوتيپ يكسان  (مغلوب  علـي رغـم ان

يـماري  يـپ بيماري با تظاهرات باليني و تصويربرداري متفاوتي          )ب ، فتوت

و÷(همراه است كه مي تواند مخفي، خفيف، شديد و مرگ آور  باشد              
علت نارسايي ه تظاهرات باليني از مرگ قبل از تولد و بعد تولد ب   ) ٨ـ١٠

اـ اشـكال ديـررس بيماري بدون علا            آگهي  م ريوي و پيش   يتنفسـي ت

ي ريوي و يعلت مرگ دردورة نوزادي نارسا). ÷(خوب متفاوت است 

اـلي نارسا    بيماري عموماً با ناهنجاري    ). ١١(ي كليوي است    يدر خردس

اـير قسمت هاي بدن چون كليه، كبد،            يمنتشـر  اسـكلت      و درگيـري س

بـكيه، قلـب و مغـز مشـخص مـي شود                ). ١٣ و ١٢ ، ٧(پانكـراس، ش

 باريكي و تنگي آن موجب وقفه       درگيـري قفسـه صـدري به صورت       

در التراساند قبل از تولد ، پلي هيدروآمنيوس        ). ١٤(تنفسـي مـي گردد      

اـهش دورقفسه سينه وكاهش نسبت آن به دور شكم ،               ،كوتولگـي ، ك

پـلازي كليه ها و پانكراس ، افزايش ترانس لوسنسي گردن ، پايين              ديس

اـ، كوتاهـي اندام         فسي، لگن  ها، عدم حركات تن    قرارگـرفتن گـوش ه

م يو بعد از تولد باتوجه به علا) ١٣و÷(مربعي شكل مشخص مي شود 

يـماري چون تنگي قفسه سينه و           وقفه تنفسي،   بالينـي تصـويربرداري ب

لگن  ، ناهنجاري هاي استخواني   ١كوتولگـي آكروريزومليك و نامتناسب    

 ـزا( تـخواني استابولوم   ي افقي شدن   ،دنده ها، بالاتر قرار گرفتن و     ) ده اس

يـه      تـرق  پـلازي كل اـ، ديس يـماري لوله (وه ه ، وجود اپي فيزدر زانو )اي ب

ي پانكراس با سوء جذب و      يداكتيلي، فيبروزكبدي، نارسا   ، پلي )فمـور (

اـدرزادي، دژنراسيون شبكيه، هيرشپرونگ، فرنولاهاي           اـي م كيسـت ه

ثـه، هيدروسـفالي خفيف، اپي فيزمخروطي شكل، برجستگي            تـعدد ل م

اـي كوستوكندرال،       بيماري قلبي مادرزادي، پهن شدگي و      غضـروف ه

 فنجانـي شـدن متافيزي و هيپوپلازي اسكاپولا تشخيص داده مي شود            
 ).١٤ـ۱٨و۴،١(
 

 معرفي بيمار 
ي، حاصل  ي روزه، فرزند اول خانواده روستا     ٤٣بيمار نوزاد دختر    

اـن طبيعـي و       بخش تنفسي به    ييكـه به علت نارسا      بـود    زودرسزايم

سابقه بستري در   .  سينا ساري ارجاع شده بود     بيمارستان بوعلي نـوزدان   

تـان  از    وزن تولد  . بـدو تولد به علت وقفه تنفسي وجود داشت     بيمارس

در دقيقه، تعداد ضربان ٦٢ سانتيمتر، تعداد تنفس ٣٣  گرم، دورسر٢٠٠٠

يـقه ، درجه حرارت      ١٢٠قلـب       ٣٧سانتيگراد، قد     درجه   ٣٨/÷  در دق

 .  نبودندپدر و مادر منسوب. سانتيمتر بود
در التراساند قبل از تولد پلي هيدروآمنيوس، باريكي قفسه سينه و 

. كوتاهـي فمـور و عقب ماندگي رشد داخل رحمي گزارش شده بود            

1. disproportionate  
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اـبقه پارگي زودرس پرده آمنيوتيك و زايمان زودرس مادر ذكر شده             س

اـبقه   در  . بـود  م يعلا. بيماري تنفسي مزمن نيز وجود داشت     خانوادگي  س

امل وقفه تنفسي، سرفه مكرر و متناوب، تاكي پنه، بي حالي، تب،            باليني ش 

يـانوز      رال و ويـز    يافته ها در معاينه فيزيكي، كوتولگي      . بـود بازدمـي وس

يـت پايين        تـو رفتگـي   اكروريـزومليك، كوچكـي و       يـنه، موقع   قفسـه س
 غير طبيعي   شكلگوش ها پلي داكتيلي پست اگزيال در دست ها و پاها،            

صورت جمجمه  ه  ستخوان پاريتال و كوچكي فرونتال ب     سر و برجستگي ا   

ــرگ شـبـدر ــد مشــخص ١يب ــ. ش ــي ب ــده از ه در راديوگراف ــل آم عم

، )١شكل  (بيماركوتولگـي اكروريـزومليك ، پلـي داكتيلـي پست اگزيال            

 ـزا تـابولوم، كاهش زاويه استابولار، و باريكي             ي تـخواني در كـف اس ده اس

يوم باهيپوپلازي و مربعي    بريدگي ساكروسياتيك، كوتاهي پوبيس و ايسك     

هاي افقي شكل با     باريكي قفسه سينه، دنده   ،  )٢شكل(شـكل شـدن لگـن     

، ناهنجاري متافيزي ، بالاتر     )٣شكل  (نامنظمـي و برجستگي كوستوكندرال      

و در جمجمه   ٢قـرار گـرفتن وافقـي شدن ترقوه ها با نماي دسته دوچرخه            

 .نماي برگ شبدري ملاحظه شد
دست، پلي داكتيلي پست اگزيال ، آكروملي،        در راديوگرافي     :١شكل  

 .پهن شدگي متافيزي مشهود است
ده استخواني در كف استابولوم،     ي در راديوگرافـي از لگـن زا       :٢شـكل   

تـابولار، و باريكـي بريدگي ساكروسياتيك، كوتاهي             اـهش زاويـه اس ك

پـوپلازي و مربعـي شكل شدن لگن مشهود               يـس و ايسـكيوم باهي پوب

 .است
اديوگرافي سينه، قفسه سينه باريك، كوتولگي ريزوملي،        در ر   :٣شكل  

دنـده هاي افقي و برجستگي كوستوكندرال، افقي شدن ترقوه ها شبيه            

 .دسته دوچرخه و تراكم ريوي مشهود است
 
 

 
 
 

 ي متافيزي پهن شدگ ـيآكرومل , Post axial ي داكتيليپول:  دستيراديوگراف :١شكل 

 

 
 
 

كاهش زاويه , زائده استخواني در كف آستابولوم: راديوگرافي لگن: ٢شكل 

كوتاهي پوبيس و ايسكيوم با , باريكي بريدگي ساكروايسكياتيك, آستابولر

 هيپوپلازي و مربعي شدن لگن
 
 

 
 

, كوتولگي ريزوملي: قفسه سينه باريك, عكس روبروي سينه:  ٣شكل 

افقي شدن ترقوه ها شبيه دسته , رالبرجستگي كوستوكند, دنده هاي افقي

 تراكم ريوي, دوچرخه
 
 

 بحث 
علت  به. د كرزارش گ ٤÷١٩در دكتر ژون  اولين بار رااين بيماري  

نـجاري  اـي اسـكلتي مشخص و وقفه تنفسي عناوين ديسپلازي           ناه ه
 ـانگشتان  ديسپلازي قفسه صدري  و٣ قفسه صدريوقفه دهنده  ٤ ـلگني 

 ـ   در نيم قرن اخير مواردي ازبيماري  در        ). ١٤ (كار برده مي شود   ه  نيـز ب
تـلف باتظاهـرات بالينـي گوناگون گزارش شده است            . كشـورهاي مخ

يـماري فوق يكي از استئو كندروديسپلازي با اندام كوتاه كشنده دوره             ب
 استخواني   ـنـوزادي اسـت كـه علت بيماري نقص تكامل غضروفي   

 :  شوداست و از نظر بافت شناسي به دو نوع تقسيم مي
 

1. CloverLeaf skull 3. Asphyxiating Thoracic dysplasia 
2. Handle– bars of bicycle 4. Thoracic- Pelvic phalangeal dysplasia 
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  بيمار هاي نتايج آزمايش: ١جدول   
١٠٠÷ 

  ميلي گرم درصد٤/٠
  ميلي گرم درصد١٩
  ميلي اكي والان در ليتر÷١٣

  ميلي اكي والان در ليتر٣/٣
  ميلي اكي والان در ليتر١/٩

  ميلي گرم درصد٨٦
  در سي سي٨٠٠÷

  درصد٤٨
  درصد٢÷
  در سي سي٢٨٠٠٠٠٠

  ميلي گرم در دسي ليتر٨
  در سي سي٤١٣٠٠٠

 وزن مخصوص
 كراتينين

 اوره
 سديم خون
 پتاسيم خون
 كلسيم خون

 قند خون
 گلبول سفيد خون

 نوتروفيل
 لنفوسيت

 تعداد گلبول قرمز خون
 هموگلوبين

 پلاكت
 
 

  بيمار  هاي نتايج آزمايش:٢جدول 
  قبل از شروع درمان بعد از شروع درمان

  اسيديته خون  ١/٧ ٣/٧
 فشار دي اكسيد كربن  ميليمتر جيوه٩١  ميليمتر جيوه٧٣
 بي كربنات  ميلي مول در ليتر٢٧  ميلي مول در ليتر٣٧

 فشار اكسيژن خون  ميليمتر جيوه٣١  ميليمتر جيوه٦٧
 درصد اشباع اكسيژن  درصد٣٧/÷  درصد٩٤

 
اي استخوان سازي انكندرال درفيزاستخوان       با انتشار وصله   نوع اول  

اـ، نامنظمـي محل اتصال        ي ير بزرگي از غضروف ها    يمتافيز به فيز، جزا   ه

 ـ  تـي  س هكـه ب استخواني شده است در متافيز مشخص مي شود كه در س

  نوع دوم  . صورت نامنظمي انتهاي متافيزي ديده  مي شود       ه  راديولـوژي ب  

تـلال و تأخيـر يكنواخت استخوان سازي انكندرال فيز با كنارة صاف              اخ

اـل متافيـز بـه فيز مشخص مي ش            دنبال آن با تشكيل    ه  ود كه ب  محـل اتص

بـكيه اي شـكل درمتافيـز همـراه اسـت كه در راديولوژي                 غضـروف ش

). ٢١و٢٠، ١٩(شود   مي صورت انتهاي منظم و صاف متافيزي مشخص      ه  ب

اـ رنگ آميزي       غضروف در   óكه جهت مطالعه ظريف ساختمان    روتنيوم  ب

 . شود مي افزايش پروتئوگليكان ها ملاحظه      ،اين بيماري انجام شده است    

كه اين تغيير ساختاري در ماتريكس غضروف ممكن است با رشد بيش            

اـهش رشـد اسكلتي در استئوكندرو ديسپلازي فوق مرتبط        اـ ك از حـد ي

 هاي  گزارش ).÷و١( تولد است    ٧٠٠٠٠ در   ١شيوع بيماري   ). ٢٢(باشـد   

متعدد مبني بر بروز بيماري در چندين عضو يك خانواده، احتمال ژنتيكي         

صورت اتوزوم  ه  كه بيماري ب   دكرري را قطعي نمود و مشخص       بودن بيما 

 . مغلوب به ارث مي رسد
عمل آمده اخير توسط مورگان و همكارانش برروي ه تحقيقات ب 

بستگان مبتلا به اين بيماري از كشورهاي پاكستان، ايتاليا، فرانسه و ساير 

 ـكشـورهاي اروپا   يـماري را برروي كروموزوم         ي  ۱۳q ۱Čي لوكـوس ب

يـماري  در دوقلوهاي دي     ). ٢٤ و ٢٣ ،   ٩(انـد  هكـرد خص  مش ـ بـروز ب

با توجه به ارثي بودن بيماري و  ). ÷٢(زيگـوت نيـز گزارش شده است      

بـت بـودن تاريخچـه            درصد ÷٢بيماري، در   خانوادگي  در صـورت مث

يـماري در         تـمال بـروز ب اـرداري هاي بعدي وجود دارد، و        مـوارد اح ب

بـل          اـند بـه تشـخيص ق ضمناً  ).÷( كند يماري كمك مي  تـولد ب  ازالتراس

اـوره ژنتيك نيز براي پيشگيري و كنترل بيماري پيشنهاد شده است              مش
اكثـر كودكان مبتلا دچار مرگ زودرس مي شوند ولي بعضي تا            ). ٢٤(

نـين بلوغ رشد مي كنند        كه به علت تفاوت در شكل و شدت        ) ١١(س

ه در در شـديدترين شكل بيماري ، قفسه سين    . درگيـري نـوزاد اسـت       

، ٢نماي زنگوله اي شكل   عرضي شديداً باريك و     خلفي و  ‐محور قدامي 

ه علت ناهنجاري هاي دنده اي، نقص       ب. قيفي شكل، بلند و سفت دارد     

ها  تكامـل قفسـه سينه، كاهش شديد حركات تنفسي ، هيپوپلازي ريه           

اـ  نـفس نـوزاد شكمي است و معمولاً در سال اول                يونارس يـه ،  ت ي كل

علت تنگي نفس ، وقفه تنفسي و نوموني مكرر مي          زندگـي نـوزاد به      

با پيشرفت سن به علت افزايش حجم قفسه سينه و طبيعي شدن . ميرد 

تدريجـي شـكل آن ناشـي از رشد كودك ، از شدت عوارض ريوي               

 ـ٢٨ و ١٣ـ÷١ ، ٨ ،÷ ،٢ ،١(كاسته مي شود   ٢٦.( 
ي تنفسي تا اواخر دوره كودكي تظاهر       ينـدرتاً ممكن است نارسا    

نـد ن اـ پي بردن والدين به ناهنجاري قفسه سينه بيماري تشخيص             ك  و ب

نـدرم   ). ٢٩(داده مـي شـود     سندرم پلي داكتيلي با    شش   يكي از    ژونس

دنده ها كوتاه، افقي و پهن است كه به فراتر از           ). ٣٠(است٣دنـده كوتاه  

  ).٣١و ١٣ـ١٦ ، ٨(خط اگزيلاري قدامي نمي رسد 
 به پرفوزيون، كاهش قرينه و      گرافي نسبت تهويه   در بررسـي سنتي   

يكنواخت برداشت ماده راديوايزوتوپ در ريه ها بدون اختلال منطقه اي           

تهـويه ملاحظـه مي شود كه در بررسي با ميكروسكوپ الكتروني از بين    

تـن پوشش برنشي و ضخيم شدگي غشا         پايه و تجمع فيبروبلاست     يرف

اـ در زيـر غشا      تدريج دچار  ه   ب  فوق مشاهده مي شود و بيماران مبتلا       يه

در ). ٣٣و٣٢ ،٢٧ ( شوند انسـداد، محـدوديت ريـوي و هيپوكسـمي مي         

 ـمـواردي كـه علا     م خفيف تنفسي وجود دارد درمان با تهويه مكانيكي         ي

لي با تدريج كودك بهبود مي يابد وه و ب) ٣٤ ( شودمـوجب بقاي بيمار مي   

 ممكن است دچار پنومونيت و آسم برنشي با زمينه قارچي           گذشت زمان 

اـير عـوارض        كه در اين موارد بررسي از نظر رد وجود آلرژي           شودو س

اـم مـي گيـرد        ي با تأخير   ي افـزايش رشـد استخوان سازي غشا       .)÷٣(انج

تـخوان انكندرال، توقف رشد طولي و افزايش رشد               تشـكيل و رشـد اس

 ).٣٦(غضروفي قفسه سينه يافته هاي برجسته آسيب شناسي بيماري است 
نـدرم    مرگ كوتولگي دورة نوزادي است كه در اين        ز علـل    ا ژونس

 .)٣٧( شود  بررسي ٤ اسكلتي دستگاهقطعي  بايـد   مـوارد جهـت تشـخيص       

كندروديسـپـلازي درمحــل اتصـاـل كوسـتـوكندرال مــوجب نامنظمــي و  

مي گردد   اي برجستگي، پهن شدگي و بلندي جبراني غضروف هاي دنده        

 دمي  ‐سري  تاهي  ناهنجاري لگني با كو   . كه در دورة نوزادي شديدتر است     

يـس وايسكيوم همراه است            اـي پوب تـخوان ه يـاك و اس ده يباريكي و زا  . ايل

  در بريدگي ساكروسياتيك، كاهش زاويه استابولوم رخ         ٥استخواني كوچك 

تـخواني فـوق تأخير استخوان سازي             . مـي دهـد      اـر اس علـت تشـكيل خ

 در كف استابولوم است كه موجب تغيير شكل لگن          ٦غضـروف سه گوشه   

هـ گ ـ   اـ ترميم و تكميل استخواني شدن علامت فوق         . شـود  مـي    ùوشس ب

پـوپلازي لگن مشابه موارد مشاهده شده در اكندرو         .  شـود  برطـرف مـي    هي

يـس وان كـرولد اسـت           كوتاهـي و پهن شدگي     ). ١٣ـ ـ÷١،  ٨(پـلازي وال

وجه مشخصه  استخوان هاي كوتاه و بلند با نماي كوتولگي آكروريزومليك          

 . بيماري به شمار مي رود

1. Ultra structure 5. Hook or spur 
2. Bellshape 6. Triradiat 
3. Short rib polydactyly syndromes 7. Trident configuration 
4. Skeletal survey  www.SID.ir
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فقدان و نقص استخوان سازي موجب كوتاهي انگشتان مياني و  

 ـانتها اـ اپـي فيـزهاي مخروطـي شكل و بسته شدن زودرس آنها               ي ي ب

كه با اپي فيزهاي كمي مخروطي شكل در انگشتان فوقاني و            شود   مـي 

تـاكارپ  به خاطر  . ها همراه است كه كوتاهي اكرومليك رادر پي دارد         م

شكل و نارسايي مزمن كليه سندرم اپي       فيزهاي مخروطي    همراهي اپي 

 ـكليوي  شدگي، نامنظمي   پهن. )٣٨(اطلاق مي شود نيز ١فيز مخروطي 

 ،١٧ ،١٦ ،١٤ ،١٣  ، ٨ ،÷ ،٤(و فنجاني شدن متافيزي نيز ديده مي شود         

نـد كمتر درگيرند هرچند در بعضي موارد            ). ٣٩و٣٨ اـي بل تـخوان ه اس

 ).۱۴و۱۳(  شوندلنا و فيبولا بيشتر مبتلا ميوا
با درجات خفيف تا    (كوتولگـي فوق نوعي كوتولگي نامتناسب       

 هگزا داكتيلي پست   اًاست كه غالب  نسبت طول اندام ها به تنه       ) متوسـط 

اـ       اگـزيال دسـت    اـ و پاه محققان ). ١٤و١٣ ،٨ ،٤(ديده مي شود    نيـز   ه

 ـ مع تقدند كه ديسپلازي وقفه دهنده تنفسي و سندرم هاي پلي داكتيلي 

نگر انتهاي شديد طيف بيماري اليس وان كرولد است ، و           دنده كوتاه بيا  

) ٤١ و ٤٠(بررسـي هاي ژنتيكي اين موضوع رامحتمل تر نموده است        

كلاويكول ها نماي   ). ۱Č و ٨( م وجود دارد    يو گاهـي هم پوشاني علا     

د و به علت بالاتر قرار گرفتن به نماي دسته دوچرخه تشبيه            نافقـي دار  

بيماري را  اين  ي فمور كه    ياپي فيز انتها  ظهـور زودرس    ). ٤٠(نـد ا شـده 

 داخلي  يمعمولاً درگيري شديد احشا   ). ٢٩و  ١٤ ( كند قـوياً مطـرح مي    

، فيبروز  )اي له بيماري لو (بـدن وجود ندارد و ديسپلازي كيستي كليوي         

اـ    بـدي، نارس  پانكـراس با سوء جذب، هيرشپرونگ، بيماري قلبي         ييك

روسفالي خفيف گزارش شده    مادرزادي، فرنولاهاي متعدد لثه اي وهيد     

ي كليه در بدو تولد وجود داشته باشد        ي ممكـن است نارسا    .)٣(اسـت   

كه عمدتاً تغييرات اسكلتي     (مي مانند ولي عموماً اكثر كودكاني كه زنده       

اـ   نـين         ندر آن ي مزمن ي سالگي دچار نارسا٦ تا   ٢ شـديد نيسـت، در س

، Č ،۷ ،۸ ،۱۳(كليوي مي گردند كه مي تواند موجب مرگ كودك شود 

 ).۴۳ و۴۲، ۴۱، ۲۹، ۱۶، ۱۴
م استخواني به حالت طبيعي  يتدريج علا ه  حتـي در كودكاني كه ب     

اـ ممكـن اسـت     گـردد    مـي ازب يـوي رخ دهـد       ينارس م يعلا) . ٤(ي كل

ــفا   يـدوري، فس ــگاهي آمينواسـ ــع اورات،  تآزمايش ــزايش دف وري، اف

تـنوري، پـروتئينوري و اسيدوز متابوليك         ي درگير). ٣٦ (هستندهيپواس

 ـ   يـوي ب يـماري بينابيني و لوله اي كه با فيبروز همراه است            ه  كل ، شـكل ب

يـوي عمدتاً         . )۴۴و۴۳ (ظاهـر مـي شـود      بافـت شناسـي درگيـري كل

 ).٤٤( و ديسپلازي كليوي است ٢صورت نفرونوفتيز جوانيه ب
شدت ضايعات كليوي در مبتلايان به سندرم فوق متفاوت است          

ر يا ديسپلازي شديد كليوي متغ     ت كانونيو مـي تـوان از تغييـر كيستي          

با توجه به شروع ديررس و مزمن ضايعات كليوي، كنترل          ). ÷٤(باشـد 

نـظم عملكرد كليه خردسالان و در سنين بلوغ           تا ) ٤٦ (ضرورت دارد م

ضـمن تشخيص دقيق و صحيح بيماري كليوي اقدامات درماني لحاظ       

 ـ    ). ۴۷و۴Č (شـود  بـد ب پـوپلازي و ديس ژنزي       ه  درگيـري ك صـورت هي

 بـيـماري )۴۸و۱۱(جـاـري صـفـراوي، اتسـاـع مجـاـري داخــل كـبـدي م

تـي كبدي و  فيبروز پري پورتال          درگيري . است) ۴۹و۴۴،  ۱۱(فيبروكيس

بـد ب    يا در كند تظاهر مي) هيپربيلي روبينمي مستقيم  (طور باليني بايرقان    ه  ك

با . ستنياتوپسـي قابـل تشـخيص است، اما علت بيماري كبدي معلوم             

فيبروز كبدي عارضه هيپرتانسيون پيشرونده پورت      پيشـرفت درگيري و     

يـمار به پيوند كبد نياز پيدا مي                 تغيير ). ٢(كند رخ مـي دهـد كـه عمـدتاً ب

اـ افـزايش سن كودك شديدتر مي             بـد ب ) . ٠÷ ( شود ميكروسـكوپي در ك

ارزيابي عملكرد و آسيب شناسي كبد مي تواند پيش آگهي طولاني مدت     

نـد را كنتـرل     صورت بيماري قلبي مادرزادي ،     ه   ب درگيـري قلـب   ). ١١(ك

ي احتقاني قلب   يو نارسا ) ١٧(تظاهر مي كند  ) PDA(مجـراي شرياني باز     

) . ٣٦(باشد  ژون  مـي تواند از علل مرگ ديررس كودك مبتلا به سندرم            

  گاهيصورت دژنراسيون شبكيه و ديستروفي پيگماني     ه  درگيـري چشم ب   

 ،١٣ ،٨ ،٧(شخص مي شود    ي در بعضي موارد م    يبا اختلال پيشرونده بينا   

تـون فقـرات جـز          . )١÷ و٤٤ م مشخص  ي علا ودرگيـري جمجمـه و س

نـدرم     مبني برابتلاي جمجمه     هايي ، ولي گزارش  )۱۷و۴(نيسـت   ژون  س

اـر       وجـود دارد     يـن ب ت جمجمه برگ شبدري    بلانكـول به صور   كـه اول

سازي جمجمه   د كه مي تواند ناشي از نقص منتشر استخوان        كرگـزارش   

يـ        و درگيري مغز نيز جز    . )١٦( باشد   ،ماري ديـده مي شود    كـه در ايـن ب

 ـعلا يـماري نيسـت ولي گزارش همراهي با آژنزي كورپوس             ي اـيع ب م ش

 ـواكـر توسـط         نـدرم دنـدي  آمده است و ) ۴۸(ترابلسي كالـوزوم و س

تـمال بروز هيدروسفالي خفيف و ك     يد نيز ذكر شده است يت آراكنويساح

ت هاي مادرزادي كه    سانكراس و كي  ي ناشي از فيبروز پ    ينارسا. )۴۷و۱۳(

علت ناهنجاري هاي تكامل سيستم مجراي پانكراسي است در         ه  احتمالاً ب 

يـماري گزارش شده است         از تشخيص قبل ). ٢÷ و٤٤ ،٤٣  ،٨ ،٢(ايـن ب

تـولد كيسـت مادرزادي پانكراس همراه با پلي هيدروآمنيوس با التراساند            

اـ توجه به تظاهرات  ). ٤٤(گـزارش شـده اسـت      مختلف باشدت هاي ب

نـدرم       ـمتغيـر، س  مرگ ماژوركه شكل :ه دو شـكل تقسيم مي شود ژون ب

زودرس دوره نـوزادي را در پـي دارد  و درصورتي كه بيمار زنده بماند                

ي كليوي ،   ينوموني، پنومونيت، آسم يا عوارض تنفسي ،نارسا      يبعداً دچار   

بـدي و پانكـراس مـي       با م خفيف است و ي علاماينور شكل در. شـود  ك

يـمار بـه سنين بالاتر مي رسد و ممكن است  به علت                   اـن مناسـب ب درم

اـ  بـدي       ينارس يـوي و ك دچار مرگ در خردسالي يا     ) با احتمال كمتر  (ي كل

م يسه بعدي علا  نوع  باگسترش التراساند مخصوصاً    ). ۳۷و۳۴(شودبلـوغ   

اـرداري مورد بررسي و مطالعه قرار گرفته است  و در                 يـماري در دورة ب ب

د حين بارداري پلي هيدروآمنيوس، كاهش نسبت دور قفسه سينه          التراسان

، افزايش ضخامت ترانس    ) غير طبيعي تلقي مي شود       ٨/٠كمتر از   (به شكم   

لوسنسي گردن، پايين قرار گرفتن گوش ها، پلي داكتيلي، كوتاهي قد واندام            

 ÷٤،  ١٣ ،١٠ (ديده مي شود   ٣ مربعي شكل   لگن وها، فقدان حركات تنفسي     

 تولد بيماري ما را درمان فوري عارضه         از  مسلماً تشخيص قبل   .)٣÷ـ ـ٨÷و  

 ).٢٧(وقفه تنفسي بعد از تولد ياري مي نمايد 
 

 سير بيماري ، پيش آگهي و درمان 
يـع علا          يـف وس م باليني، سير باليني نيز درمبتلايان      يبـه علـت ط

تـفاوت اسـت    نـجاري هاي راديولوژيك ب      . م جز در مورد   ه  شـدت ناه

يـنه       موارد شديد   .)١٤( بقاي بيمار منطبق است      وبا سيرباليني   قفسـه س

اـن تولد تشخيص داده مي شود كه             يـماري در زم  كشنده است و    غالباًب

بدون بيماري  موارد خفيف بيماري در دوره خردسالي باكوتاهي قد با يا

يـوي تظاهـر مي       خود ادامه  زندگي طبيعي   به   و كودك مي تواند      كندكل

1. Conorenal spyndrome  
2. Juvenile nephronophtisis  
3. Square shaped  
  www.SID.ir
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هاي مكرر   عفونتدچار  مانند    كـه زنـده مي     كودكانـي ). Č۹و۱۳(دهـد 

ي يدرموارد نارسا .  شوند ي پيشرونده كليوي و كبدي مي     يريوي و نارسا  

يـوي، پانكراسـي و كبدي      ). ١٣(پيوند موفقيت آميز بوده است انجام كل

اـي جراحي دنده براي اتساع قفسه سينه در اين كودكان به كار             روش   ه

 ).١٧ و١٦ ،٧( است رفته

اـ تـوجه بـه       م ي زمينه ارثي بيماري و قابليت تشخيص آن با علا         ب

م راديولوژيك بعد   يسونوگرافي قبل از تولد مخصوصاً سه بعدي و علا        

 رسيد و اقدامات    ژوناز تـولد مـي توان به تشخيص زودرس بيماري           

 . دكرپيشگيري و درماني مناسب را اتخاذ 
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