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چکیده

. شَد باشذ کِ دس اثش کوبَد آًضین لیضٍصٍهی اسیذ آلفاگلَکَصیذاص ایجاد هی هیسًٍذُ ٍ داسای فشم هاطٍس )فشم کَدکی(  ًَعی بیواسی ًادس، پیش Pompe بیواسی مقدمه:

ّا بِ طَس عوذُ شاهل ضعف  کٌذ. ایي علاین ٍ ًشاًِ سسذ ٍ طیفی اص علاین هتفاٍت ٍابستِ بِ سي سا ایجاد هی ایي بیواسی بِ صَست اتَصٍهال هغلَب بِ اسث هی
 .صًذگی بیواس است ی اًی دس اًجام اهَس سٍصهشُعضلاًی، هشکلات قلبی، هشکلات تٌفسی ٍ ًاتَ

 .بَدًذ، بشسسی گشدیذ  سال گزشتِ شٌاسایی شذُ 8بیواس کِ دس طی  7دس  Pompeّای بیواسی  هَسد، خصَصیات ٍ ٍیظگی ی هطالعِایي دس  :گزارش مورد

باشذ. ایي اهش هٌجش بِ بشٍص هشکلات  سال هتفاٍت هی 28هاُ تا  6بیي پظٍّش حاضش، صهاى تشخیص هتفاٍت دس ایي بیواساى بَد کِ ی هْن دس  ًکتِ گیزی: نتیجه

 .ّا با تأخیش صَست گشفتِ است هتعذد دس بیواساًی شذُ کِ تشخیص بیواسی آى

 Pompeبیواسی گلیکَطى، ضعف عضلاًی،  ی بیواسی رخیشُ ،آلفاگلَکَصیذاص واژگان کلیدی:

 
 ؛ 1396هجلِ داًشکذُ پضشکی اصفْاى . در ایزان Pompe مورد بیماری 7گزارش  .پَسفشصام هشتضی، اابشاّیوی هیلاد، سٍصبْاًی سض ارجاع:

35 (424 :)367-364 

 

 مقذمه

یا وقؿ اظید مالتاز، ووًػ  تیمواری وواور ي اووًزي       Pompeتیماری 

تاؼد کٍ ور اثر وقؿ آوسیم لیسيزيم  اظید آلفاگلًکًزیوداز   مغلًب م 

گلیکًشن تٍ ؼومار   ی گروو. ایه تیماری ويمیه تیماری ذخیرٌ ایجاو م 

َوای   ( ي مًجة وجمغ غیور ػواوی گلیکوًشن ور ظولً     1-2)ريو  م 

 .ؼًو َا م  ػضلاو  ي اختلا  ور ػملکرو طثیؼ  آن

فر  ماشير ایه تیماری کٍ ور کًوکان کمتور از وي ظوا  مؽواَدٌ    

وىفع ، تاػث مرگ  -ؼًو، اغلة تٍ ولیل مؽکلات ي وارظای  قلث  م 

ور تیماری ور افراو وًجًان ي توال     (. فر  خفیف1، 3-4گروو ) َا م  آن

ي تٍ طوًر ػمودٌ ؼوامل ػلایوم ػضولاو  ماوىود  وؼف         کىد تريز م 

ػضلاو ،  ؼف وىفع  ي تٍ ودرت مؽکلات قلث  اظت کوٍ مًجوة   

واوًاو  ور اوجا  اػما  ػاوی ريزاوٍ ماوىد ويیدن، ترخاظته از حالوت  

(. يجًو ػلایوم ػضولاو  ي   1گروو ) َا ي... م  تٍ، تالا رفته از پلٍوؽع

َای ویگور،   ور ترخ  مًارو غیر اختفاـ  ي مؽترک تا ترخ  تیماری

 (.5وَد ) ؼاوط وؽخیؿ ویرَىگا  ایه تیماری را افسایػ م 

وفور از تیمواران    7ی مًروی حا ر، تٍ مؼرفو  ي تررظو     مطالؼٍ

Pompe  یه تیماران ور ظىیه مختلوف توا ػلایوم    . اپروازو م ور ایران

َوا وتوت آووسیم     آن ی ي ور حا  حا ر َمٍ اود متفايو  ؼىاظای  ؼدٌ

 ورماو  جایگسیى  توا آووسیم اظوید آلفاگلًکًزیوداز وًورکیوة اوعواو        

(Recombinant human acid alpha-glucosidase   یواrhGAA )

Lumizyme-Myozyme قرار وارود. 

ویعتريف  ػضولاو    وظیروؽخیؿ افتراق  تیماری از اختلالات مؽاتٍ 

Limb-girdle (Limb-girdle muscular dystrophy  یووواLGMD)، 

یووا  Becker (Becker muscular dystrophyویعووتريف  ػضوولاو   

BMD )فؼالیوت آووسیم آلفاگلًکًزیوداز ور     ،اتتودا چىیه اوجا  ؼد کٍ ...،  ي

ٍ   لکًظویت ػضولاو  یوا   َوای   ظلً  خوًن تیمواران وًظو      ی َوای ومًوو

لًیک مرکس پسؼک  واوؽوگاٌ َوامثًرگ آلموان اوودازٌ     گیوری   آزمایؽگاٌ متات

 1گروید ي ور ـًرت کاَػ تعیار ؼودید فؼالیوت ایوه آووسیم )کمتور از      

موراز   ای پل  (، جُت قطؼ  کرون وؽخیؿ، از ياکىػ زوجیرٌطثیؼ ورـد 

(Polymerase chain reaction  یاPCR) ( 1اظتفاوٌ ؼد.) 

 گزارش مورد
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 . اطلاعات دموگرافیک بیماران1جدول 

 اسدواج فامیلی والذین بیمار ی فامیلی بیمار سابقه سن تشخیص قطعی )سال( جنس سن )سال( ی بیمار شماره

 + - 22 مذکز 22 1

 + + 12 مذکز 16 2

 + - 5/2 مذکز 5/4 3

 - - 24 مؤنث 32 4

 + + 6 مذکز 9 5

 - + 28 مؤنث 34 6

 - + 22 مذکز 26 7

 

 گشارش مورد

وفور   4وفر وًجًان ي  2وفر کًوک،  Pompe ،1وفر مثتلا تٍ تیمار  7از 

   ٍ  ظوا  قورار واؼوتىد. ور     34ووا   5/4ظوى    ی تال  تًووود کوٍ ور وامىو

 ارایٍ ؼدٌ اظت.اطلاػات کل  ي ومًگرافیک تیماران  1جدي  

 آمدٌ اظت. 2ور جدي   Pompeوًزیغ ػلایم ؼایغ ور تیماران 

ظوالگ  اوتوراس ظوتًن فقورات      17مروی تًو کٍ از ظه  1تیمار 

ترای اي وؽخیؿ واوٌ ؼد ي ایوه ػار وٍ توٍ مورير وؽودید گرویود.       

 ترو. اختیاری مدفًع ویس روج م  ت  َمچىیه، اي از

متفايو  وعوثت توٍ ظوایر تیمواران     مروی تًو کٍ تا ػلایم  2تیمار 

ػضلات ويقلوًی ظواپ پوا     ی مراجؼٍ کروٌ تًو. اي وارای او  ور واحیٍ

تورای   BMDپط از تیًپع  ػضلٍ، تٍ اؼتثاٌ وؽخیؿ تیمواری   تًو ي

مچ پوای راظوت    ی واحیٍ ورو ور ؼًو. ایه تیماری اکىًن از اي واوٌ م 

 ؼکایت وارو.

، 2م ؼایغ ذکر ؼودٌ ور جودي    کًوک  تًو کٍ ػلايٌ تر ػلای 3تیمار 

لًد وة َای ؼدید ي مکرر واؼتٍ ي تارَا تعتری ؼودٌ اظوت. يی    پط از و

کًوکووان  ی َووای يیووصٌ  ريزٌ ور ياحوود مراقثووت  40تعووتری  ی ظوواتقٍ

(Neonatal intensive care unit  یاNICU  ٍي رفته تٍ کما را واؼت کو )

ثًو   یافت.پط از آوسیم ورماو  جایگسیى ، ػلایم ذکر ؼدٌ تُ

ور ظه  یي یماریت ؿیکٍ وؽخ تًوظالٍ  32  خاوم 4 ماریت

 یَاي  ؼف ػضلات ور ظا   واوٌ ؼد. اي از خعتگ  ظالگ 24

ي  تًو ؼدٌمؼمً  مىس  وچار مؽکل  یترو ي ور کارَا قثل روج م

 وفط واؼت.  وىگ  گاَ

ٍ ای توًو   ظالٍ 9 کًوک 5تیمار   ظوالگ   6 ظوه  ورتیمواری اي   کو

 ػود   ویوس  ي ػضولات   وؼف  ي خعوتگ   از يی .ؼود  واوٌ وؽخیؿ

 یوک  ترای مؼمً  َای فؼالیت اوجا  ي رایج َای تازی اوجا  ور  یوًاوا

 و.تر م  روج تچٍ پعر

ظالگ  تٍ ولیل کواَػ ؼودید    28خاوم  تًو کٍ ور ظه  6تیمار 

کىد. وؽخیؿ ايلیٍ  ؼف ػضلاو  تًو، اما  يزن تٍ پسؼک مراجؼٍ م 

ظویاوًز اوگؽوتان توٍ ػلایوم اي ا وافٍ       ؼدید يمدو  تؼد ظروروَای 

ريو کوٍ پوط از آووسیم ورمواو       ؼوًو ي تورای مودو  توٍ کموا مو        م 

 یاتد. جایگسیى  تُثًو م 

ظالگ  تٍ ولیل ػد  پیؽرفت ور  20مروی تًو کٍ ور ظه  7تیمار 

ور اوجا  حرکات يرزؼ   ور تؼض  مًارو پعرفت ي مؽکل يرزغ ي

کىود   فامیل ، تٍ پسؼک مراجؼٍ مو   ی ور تا وًجٍ تٍ ظاتقٍ ي از َمٍ مُم

 Alanine aminotransferaseَوای کثودی    ي تا وًجٍ تٍ تالا تًون آوسیم

(ALT ي )Aspartate aminotransferase (AST )   ي ایسيآوسیم ػضولاو

Creatine phosphokinase (CPK     ور وُایوت وؽوخیؿ میًپواو ،)

 ؼًو. ترای يی واوٌ م 

 

 شایع در بیماران . توزیع علایم بالینی اصلی2جدول 

 علامت

 ی بیمار شماره
 هایپوتونیا

اختلال 

 رشذ

کاردیومایوپاتی 

 )متسع(
 کاردیومگالی هپاتومگالی

مشکلات 

 تغذیه

ضعف 

 عضلانی

کاردیومایوپاتی 

 هایپزتزوفیک
 دیستزس تنفسی

1 - - - - - - + - + 

2 - + - - - - - - + 

3 + + + - + - + - + 

4 + - - - - - + - + 

5 - - - - - - - + + 

6 - - - - - + + - + 

 + )خیلی خفیف( - - - - - - - - 7
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 بحث

وؽوخیؿ توا وورخیر اوجوا  ؼودٌ توًو. تىواترایه،         6ي  4، 1ور تیماران 

ؼوًو، اموا ور    ویعترض ي کاَػ ظرفیت وىفعو  تیؽوتر مؽواَدٌ مو     

 (.6ور تًو ) تا وؽخیؿ زيوور، ػلایم وىفع  خفیف 5ي  2تیماران 

وًلد، ػلایم قلث  ي  تٍ فر  ماشير تیماری مثتلا تًو ي پط از 3تیمار 

ؼود.   کٍ تٍ مرير زمان وؽدید م  واؼتَای مکرر  مؽکلات رؼد ي وة

 (.7اي ویس پط از آوسیم ورماو  جایگسیى ، تا تُثًو وعث  مًاجٍ ؼد )

، افوسایػ ظوط    َوا  تیماران مًرو مطالؼٍ ماوىد ظوایر پوصيَػ  ور 

مؽوواَدٌ  CPKػضوولاو  ي َووای  ي آوووسیم ASTي  ALTَووای  آوووسیم

وور اظوت ي    مُوم  CPK(. ایه امر تٍ يیصٌ ور مًرو آوسیم 1، 3گروید )

 تاؼد. ویازمىد وًجٍ پسؼکان ور ایه خفًؾ م 

آوووسیم تووا َووم تووراور تًوووود ي مًواظوویًن شن     5ي  2تیموواران 

ي  6ویوس توراور تیموار     7َا کاملاً یکعان تًو. تیموار   آلفاگلًکًزیداز آن

تر خولاس   7وارای مًواظیًن شن آلفاگلًکًزیداز یکعان تًو، اما تیمار 

کٍ طیف يظیؼ  از ػلایم را وؽان واو، ػلایوم وىفعو  تعویار     6تیمار 

      ٍ  ی خفیف  واؼت ي وؽخیؿ تیماری وىُوا تور اظواض ؼوک توٍ ظواتق

 وگ  ـًرت گرفت.خاوًا

اًن وتیجوٍ گرفوت کوٍ تیمواری       تا تررظ  ایه تیماران، مو    Pompeوو

اًود از ػلایم تعیار خفیف وا طیف يظویؼ  از مؽوکلات را ورترگیورو     م  و

کٍ ػلایم  َمچًن  وؼف ػضولاو  ي مؽوکلات قلثو  ي وىفعو  تایود       

ور وظر گرفتٍ ؼوًو ي ایوه امور زمواو  کوٍ       ای وًظ  پسؼکان تٍ طًر يیصٌ

میت تعسای  وارو ) ی قٍظات  (.6، 8-9فامیل  تیماری مثثت اظت، اَ

ی ایه تیماران وؽان واو کوٍ آووسیم ورمواو  جوایگسیى  توٍ       مطالؼٍ

وًاود از ؼدت ي وىايب ػلایم تکاَد کوٍ   خفًؾ ور ظىیه پاییه، م 

 (.10مؽًُو تًو ) 5ي  3، 2ایه وکتٍ ور تیماران 

تًو کٍ ػلایم غالة ي َمچىیه، وتایج پصيَػ حا ر حاک  از آن 

ؼایغ ایه اختلا  ور تیماران مًرو مطالؼوٍ توا ظوایر تیمواران ور وقوا       

مؽاتُت واؼت ي تٍ طًر ػمدٌ تٍ ـًرت ػد  وؼاو   (1) ویگر جُان

ي ایعتاون تٍ َىگا  ترخاظته از زمیه،  ؼف ور تالا ي پاییه رفوته از  

 .کىد َا ي  ؼف َىگا  يرزغ کرون تريز م  پلٍ

Pompe  کوٍ وًجوٍ توٍ     تاؼود  تیماری متاتًلیک  شوتیک  مو  یک

خاوًاوگ  آن تعویار مُوم اظوت. وؽوخیؿ زيو َىگوا  ایوه        ی ظاتقٍ

تٍ کىتر  آن ي تُثًو کیفیت زودگ  تیمار کمک وماید.  وًاود تیماری م 

َمچىیه، وًجٍ تٍ َر گًوٍ  ؼف ػضلاو  ي َمراَ  مؽکلات قلث  

 .واروي وىفع  ور ظىیه پاییه، اَمیت تعسای  

 

 تشکز و قذردانی

يظوویلٍ وًیعووىدگان از َمکوواری اوجمووه ویعووتريف  ایووران     توودیه

 .ومایىد ظپاظگساری م 
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Abstract 

Background: Pompe is a progressive and rare disease with major form (infantile form) resulted from lack of 

lysosomal alpha-glucosidase enzyme. This disease inherits in an autosomal recessive form and contains 

spectrum of different symptoms based on the age of onset. The variety of symptoms has seen in this disease like 

muscle weakness, cardio pulmonary problems, disability in daily routine works, and so on.  

Case Report: In this case study, we studied the characteristics of 7 established patients in Iran recognized from 

8 years ago. The age range of these patients was from 6 months to 28 years. 

Conclusion: Different diagnosis time in patients, which is important, in this study was between 6 months to 28 

years, which could cause many problems in patients whom their diagnosis was delayed. 
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