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  دانشگاه علوم پزشكي شهيد بهشتي ،هاي گوارش و كبدبيماريمركز تحقيقات 

  چكيده
هاي هتروژنوس ژنتيكي نادر مربوط به پوست است كه همگي ويژگي مشترك تاول   اپيدرموليز بولوزا مشتمل بر گروهي از بيماري:سابقه و هدف

 .يد با عنايت به نادر بودن بيماري مذكور و علائم غير معمول آن، اين گزارش ارائه گرد.باشند زدن در پاسخ به تروماهاي مكانيكي خفيف را دارا مي
هاي خود بهبود يابنده  سالگي در پاسخ به تروماهاي خفيف دچار تاول13ست كه از دوران طفوليت تا  ااي  ساله22بيمار خانم : معرفي مورد

در .  سال قبل تحت بررسي است2فاژي پيشرونده و ادينوفاژي نسبت به جامدات و مايعات به علت تنگي مري از  شده و با تابلوي ديسمي
   .هاي ساب اپيدرمال منطبق با تشخيص اپيدرموليز بولوزاي نوع جانكشنال مطرح گرديدتولوژي، تاولهيستوپا
  .پزشكان بايد در مواجهه با تنگي راجعه مري به همراه علائم پوستي، احتمال اين بيماري را در نظر داشته باشند :گيرينتيجه

  .هاي ساب اپيدرمالتاول گوارشي،اپيدرموليز بولوزاي جانكشنال، تظاهرات  :واژگان كليدي

  

  1مقدمه
هـاي هتروژنـوس      اپيدرموليز بولوزا مشتمل بر گروهـي از بيمـاري        

ژنتيكي مربوط به پوست است كه همگي ويژگـي مـشترك تـاول             
ايـن  . باشند  زدن در پاسخ به تروماهاي مكانيكي خفيف را دارا مي         

 بـر  يك دسته بندي گسترده، مبتنـي  . بيماري اغلب موروثي است   
ــاليني، الگــوي ژنتيكــي تــوارث و ويژگــي  هــاي بررســي  علائــم ب

بنــدي توســط كميتــه ميكروســكوپي، بــر اســاس آخــرين طبقــه
المللي ثبت اپيدرموليز بولوزا انجام شد و اين بيماري با توجـه              بين

به جداشدگي و تاول زدن لايه هاي مختلـف پوسـتي بـه ترتيـب               
 ): 1(بندي گرديد   گروه عمده طبقه3افزايش وخامت بيماري به 

1 ((SEB)Simplex   ،2 جداشــدگي اينترااپيــدرمال پوســت (
(JEB)Junctional           3 جدا شدگي پوست در لامينـا لوسـيدا و (

(DEB)Dystrophicجدا شدگي پوست در ساب لامينا دنسا .  
تواند با يك بيمـاري تـاول زننـده           اپيدرموليز بولوزا به سادگي مي    

ه به اين كه درمان اپيدرموليز بولوزا       با توج ). 2(عفوني اشتباه شود    
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اسـت ولـي بيمـاري تـاولي        كارانه و پيشگيرانه     محافظه به صورت 
شود، افتراق بـين ايـن دو دسـته           بيوتيك درمان مي    عفوني با آنتي  

بندي اپيدرموليز بولوزا     بيماري مهم است و براي تشخيص و طبقه       
رموليز بولوزا  ميزان بروز اپيد  . استانجام بيوپسي پوستي مورد نياز      

 ميليون نفر مواليد زنده در كشور آمريكـا      1 مورد در هر     19حدود  
هاي اخير از چنين مطالعات مختلف در سال هم.گزارش شده است

نقاط مختلف جهان حاكي از آن است كه اين بيمـاري بـه شـدت          
 يك بيماري اتوزومال مغلوب است كـه        JEB). 3- 6( باشدنادر مي 

) 3 و Herlitz   ، 2 (Mitis) 1 دسته   3 به   به ترتيب كاهش وخامت   
ــم ــوع ملاي ــر ن ــام يت ــه ن  Generalized Atrophic Benign ب

Epidermolysis Bullosa  ياGABEB 7، 2(شود  بندي مي تقسيم(.   
  

  معرفي مورد
شروع بيماري از   .  ساله متولد و ساكن اراك است      22بيمار خانمي   

ده در انتهـاي بـدن،      دوره نوزادي با ايجاد ضايعات تاولي عود كنن ـ       
بيمـار محـصول يـك حـاملگي        . خصوصاً پشت دست و پاهـا بـود       

پدر و . رسيده است طبيعي بوده و در زمان تولد طبيعي به نظر مي     
 5از سـن    . شـتند گونه ارتباط فـاميلي بـا هـم ندا         مادر بيمار هيچ  
 بيمار دچار ضايعات زخمي سطحي در مخاط دهان ،سالگي به بعد

 
  رديرديووگزارش مگزارش م
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فـاژي    منجـر بـه تنگـي مـري و ديـس           يجتـدر به  كه   و مري شد  
 ماه 11اولين مراجعه اين بيمار حدود . گهگاهي به جامدات گرديد

فاژي با ادينوفـاژي بـه        به تدريج ديس    ماه پيش  2اما از   ،  پيش بود 
كنـد    به طوري كه بيمار ذكر مـي  ،جامدات و مايعات همراه گرديد    

ابقة مـصرف  شود اما س بعد از خوردن غذا با فشار دچار هماتمز مي   
در ضمن بيمار مبتلا به يبوست      . مواد محرك مخاط وجود نداشت    

 .باشد مزمن نيز مي

وي نيـز   .  ساله وي وجود دارد    14در خواهر    سابقه بيماري پوستي  
 ساله  28برادر   . ماه قبل دچار ديس فاژي مشابه گرديده است        6از  

- فـاژي مـي   ديس  اما فاقد    ،آنها نيز ضايعات پوستي خفيف داشته     

شده   ضايعات تاولي عمدتاً به دنبال تروماي خفيف ظاهر مي        . اشدب
كه مايع داخل تاول شفاف بوده و بدون ايجاد اسكار يا ميليا بهبود       

تمايل به ايجاد تاول به دنبال تروما تا حـدود سـن            . يافته است   مي
  . سالگي برطرف شده است13

  

  
  هاي دست  ديستروفي ناخن-1شكل 

  
 آغاز گرديد و با توجه بـه        درمان وريدي عات و   براي بيمار رژيم ماي   

، )Barium swallow (بـاريوم بلـع  طولاني بودن طـول تنگـي در   
 انجام شد كه ظاهرا موفقيت آميز بـود و          TTSاتساع مري با بالون     

 مـاه پـس از      1 ولـي در حـدود       ،ديس فاژي مـري كـاهش يافـت       
  مجددا با تشديد ديس فاژي و ادينوفاژي مراجعـه نمـود           ،ترخيص

كـه موفـق نبـود و در نهايـت بيمـار روي             شد   TTSسه نوبت    كه
تحت كنترل   م وي يسيكلوسپورين و كورتيزول گذارده شد كه علا      

  . طبق برنامه درمان به مايكوفنوليت تغيير خواهد يافت و در آمدند
 اندكس تـوده    د و يرس  در معاينة باليني بيمار عصبي به نظر مي       

هـاي  بـه جـز نـاخن     . بـود  كيلوگرم بـر مترمربـع       18بدني وي   
  سـالگي بوجـود آمـده      2ديستروفيك كه به گفته بيمار از سن        

نتايج آزمايـشات   .  نكته قابل ذكري يافت نشد     ،)1شكل  (ند  بود
انجـام  بلع بـاريوم    در آخرين   . اند ذكر گرديده  1بيمار در جدول    

 ،) TTSوسيله ه قبل از ديلاتاسيون ب(فوقاني شده و اندوسكوپي 

هاي بالايي، ميـاني و        تنگ و باريك در قسمت     هاي بلند سگمان
  ).3 و 2هاي شكل(تحتاني مري مشهود بودند 

  

  
 تنگي مـري در سـگمان ميـاني مـري          .فوقانياندوسكوپي   -2شكل  

   .شودديده مي
  

  
هـاي    در قـسمت   هـاي تنـگ و باريـك       سگمان .باريومبلع   -3شكل  

  .شود مشاهده ميبالايي، مياني و تحتاني مري
  
در ريزبينـي از يـك      .  نبـود  آميـز يتمانومتري مري موفق  نجام  ا

ــاد      ــه ابع ــار ب ــت بيم ــاي راس ــاق پ ــت س ــت پوس ــه باف  قطع
متر جداشدگي اپيـدرم از درم زيـرين بـا           سانتي 5/0×6/0×9/0
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تاول مذكور عـاري از     . مشاهده شد اپيدرمال  تشكيل تاول ساب  
هـاي  و ارتشاح بـسيار انـدك سـلول       بود  التهاب و دبري سلولي     

كـه منطبـق بـا      بود  التهابي مزمن در اطراف عروق درم مشهود        
 .)4شكل (باشد  ميJEBتشخيص 

 

  * نتايج آزمايشات پاراكلينيكي بيمار-1جدول 
 نتايج نوع آزمايش

WBC µl /5600 

Hb gr/dl 8/12 

PLT   /µl103x 198  
LDH IU/L 345 

ALT  IU/L15 

AST  IU/L14 

ALK  IU/L98 

CPK  IU/L23 

Cr  mg/dl7/0 

K  meq/L8/3 

TSH  mU/L9/0 

FBS  mg/dl87 

Ca  mg/dl7/8 

P  mg/dl3/2 
* WBC :  ــفيد؛ لاكتــات : LDHپلاكــت؛ : PLTهموگلــوبين؛ : HBگلبــول س

ــدروژناز؛  ــسفراز؛  : ALTدهي ــين آمينوتران ــسفراز؛  : ASTآلان ــپارتات آمينوتران آس
ALK :    آلكالن فـسفاتاز؛CPK :   كـراتين فـسفوكيناز؛ Cr :   كـراتينين؛K :  پتاسـيم؛
TSH :    هورمون محركه تيروييد؛FBS :    قند خون ناشتا؛Ca :  كلسيم؛P :  فسفر؛µl :

: meq/Lالمللـي در ليتـر؛   واحـد بـين  : IU/Lليتر؛ گرم در دسي : gr/dlميكروليتر؛  
  واحد در ليتر ميلي: mU/Lوالان در ليتر؛ اكيميلي

  

  بحث
هـاي    يف وسيعي از تشخيص   ضايعات تاولي در دوران طفوليت، ط     

هاي عفوني از جمله      افتراقي را مطرح مي سازند كه شامل بيماري       

Bullous Impetigo يــــا Toxic epidermal Necrolysis   و
هاي ايمونولوژيك مثل پمفيگوس يا بولـوس پمفيگوئيـد و       بيماري
تشخيص مبتنـي   . شود  هاي ارثي مثل اپيدرموليز بولوزا مي       بيماري

ايمونوفلورسـانس مـستقيم و    زيكي، هيـستوپاتولوژي، بر معاينه في
 ). 1- 4(كشت باكتريال است 

 ،هاي گوارشي همراه است      به ندرت با درگيري    JEBمعمولاً نوع   
مـي نظيـر    ي علا ،شود  طور كه در اين بيمار ديده مي       ولي همان 

فاژي، ادينوفاژي، تنگي راجعه مري و يبوست تظاهر پيدا         ديس
ند نكته خوبي باشد كه پزشكان بـاليني        توا  كرده است و اين مي    

درماني تنگي راجعه مري به همـراه علائـم پوسـتي،           فرايند  در  
درمان . )8-10 (احتمال اين بيماري را نيز در نظر داشته باشند 

كارانـه و پيـشگيرانه     محافظـه اوليه اپيدرموليزبولوزا به صـورت      
يي است كه شامل پيشگيري ازتروما، مراقبت از زخم، رژيم غذا         

در اين مورد خاص ما مجبور      . باشد  مناسب و كنترل عفونت مي    
تحقيقاتي نيز در رابطه بـا      . گذاريهاي متعدد نيز شديم   به بالون 

مثل سيكلوسـپورين   سركوب كننده ايمني    استفاده از داروهاي    
و گلوكوكورتيكوئيدها از جملـه تريامـسينولون صـورت گرفتـه           

لبته بعضي مقـالات     ا .است كه تا حدي نتيجه بخش بوده است       
منع مصرف  نيز معتقدند كه درمان دارويي در اپيدرموليز بولوزا         

 چون اين يك بيماري ژنتيكي است و هيچ دارويـي قـادر             دارد،
امـروزه كارهـاي    ). 3،11(به اصلاح نقص مولكـولي آن نيـست         

 ولـي هنـوز در      ،متعددي نيز بر روي ژن درماني صورت گرفتـه        
عملاً براي درمان بيماران كاربردي     باشد و   مراحل مطالعاتي مي  

 اميـد بـه     لازم به ذكر است كه اين بيمـاران       ). 13 ،12(نيست  
  .توانند باردار گردندداشته و بيماران مونث ميزندگي طبيعي 

 
 

    
هاي التهابي جداشدگي اپيدرم از درم زيرين با تشكيل تاول ساب اپيدرمال و ارتشاح اندك سلول. از نمونه پوستي  هيستوپاتولوژي- 4شكل 

 .شودمزمن در اطراف عروق درم مشاهده مي
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