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  :مقدمه

 شـــواخمن و همكـــاران وي بـــه 1964در ســـال 

رت مستقل سندرمي توصيف نمودنـد كـه پـانكراس          صو

ــرين و ــرار     اگزوكـ ــاثير قـ ــت تـ ــتخوان را تحـ ــز اسـ   مغـ

ــي دهـــد   ايـــن بيمـــاري كـــه ســـندرم شـــواخمن    . مـ

)Shwachman-Diamond Syndrom=SDS ( ــده ناميـ

ــر    شــد يــك بيمــاري ارثــي مغلــوب اســت كــه عــلاوه ب

استخوان و كبـد    ممكن است   گرفتاري ارگان هاي فوق،     

اختلال رشد به عنوان     با كوتاهي قد و    سازد و   متاثر را نيز 

  .)1( يك علامت بارز همراه است

شيوع اين بيماري نادر ارثي در حـد يـك مـورد            

 تولد زنده مي باشد و تخمين زده مي شود          76000در هر   

 كـ موارد بيماري سيـستي 20/1كه شيوع بيماري به ميزان   

  يص يكـوسط تشخـــسن مت ).2( باشد) CF( فيبروزيس

  
نـسبت ابـتلا در جـنس پـسر بيـشتر از             و سالگي مي باشـد   

معمـول تـرين تظـاهرات بـاليني كـه           .جنس مونـث اسـت    

اختلال رشد به علت ، منجر به تشخيص بيماري مي گردد  

عفونت هاي   نيز درگيري استخوان و   ي پانكراس و  ينارسا

درگيـري كبـدي بـه       .مكرر ناشي از نوتروپني مـي باشـد       

  سـير بيمـاري ديـده مـي شـود و        عنوان عوارض باليني در   

 .كمتر به عنوان تظاهر اوليه بيمـاري گـزارش شـده اسـت            

ممكنست به ويـژه در      )هپاتومگالي(در واقع بزرگي كبد     

امــا درگيـري كبـد بـه صــورت     شـود،  شـيرخواران ديـده   

در اكثر موارد فقط به      اختلال عملكرد كمتر شايع بوده و     

تـرانس  بـا افـزايش    صورت افـزايش چربـي نـسج كبـد و         

 ايـن در گيـري در مـوارد     . )3( آمينازها مشخص مي شود   

نادر منجر به فيبروز و سـيروز كبـدي مـي شـود كـه البتـه         

  :چكيده
ي  كه در سنين كودكي با علايم گرفتاريك بيماري نادر ارثي است) SDS( شواخمن سندرم :زمينه و هدف
درگيري  .مغز استخوان و نيز با علايم اختلال رشد تظاهر مي كند           جمله پانكراس اگزوكرين و    چند ارگان از  

در ايـن مقالـه يـك مـورد       . كمتر به آن توجه مي شود      كبدي از تظاهرات كمتر شايع در اين بيماران بوده و         
  .مبتلا به سندرم شواخمن با گرفتاري كبد معرفي مي گردد شيرخوار
 4اختلال وزن گيري پس از تاسيون، ا دهيدر، ماهه با اسهال حاد11 بيمار شيرخوار پسر : بيمارمعرفي

ماهگي و گزارش دفع مدفوع چرب مراجعه و به علت بزرگي كبد و افزايش آنزيم هاي كبدي مورد بررسي 
ني و منتفي شدن با توجه به چرب بودن مدفوع، استئوپني، قيافه خاص در بيمار، مشاهده نوتروپ .قرار گرفت

  .منجر به تشخيص نهايي سندرم شواخمن گرديد) CF(تشخيص بيماري سيستيك فيبروزيس 
معرفي بيمار حاضر ضمن يادآوري تشخيص اين بيماري نادر در موارد اختلالات رشد  :نتيجه گيري

 اوليه كودكان توجه به درگيري كبد را يادآور مي شود كه ممكن است در بعضي مواقع به صورت تظاهر
  . بيمار با اختلاف رشد باشد

  
  .ربچاختلال رشد، سندرم شواخمن، كبد  :واژه هاي كليدي
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تشخيص  پيگيري دقيق و   نيز توجه به احتمال وجود آن و     

ــدازد      ــي ان ــاخير م ــه ت ــوق را ب ــوارض ف ــع از ع ــه موق . ب

كتواسـيدوز  ،  گزارشات متعددي از قبيل كارديو ميوپاتي     

يتي استخواني به عنوان تظاهرات غير معمول      دفرم،  ديابتي

 اوليه كه منجر به تـشخيص بيمـاري گرديـده وجـود دارد      

در اين مقاله يك مـورد سـندرم شـواخمن كـه بـا               ).4،5(

اختلال رشد در بخش گـوارش بـستري      شكايت اسهال و  

شده و به علت بزرگي كبد و افزايش آنزيم هاي كبـدي             

ي ي تــشخيص نهــا قــرار گرفتــه و منجــر بــهمــورد بررســي

  . سندرم شواخمن گرديده است معرفي مي شود

  

  :گزارش مورد

 كه با اسـهال     بود ماهه اي    11بيمار شيرخوار پسر    

 به مركز طبـي     اختلال وزن گيري   دهيدراتاسيون و  حاد و 

  ســوابق شــيرخوار نــشان  . مراجعــه نمــودكودكــان تهــران

ي به دنبال يـك حـاملگي بـدون      در دوره نوزاد   مي دهد، 

طــي يــك  ، گــرم3450ه، فــولترم و بــا وزن تولــد عارضــ

بدون مشكلات پـري ناتـال متولـد شـده           زايمان طبيعي و  

ــوده و تــا ســن   .اســت  4تغذيــه شــيرخوار از شــير مــادر ب

 مشكل خاصي نداشته و وزن گيري خوب بـوده          ،ماهگي

 ماهگي بـه دنبـال يـك    4اختلال وزن گيري از سن      .است

 عليــرغم حملــه اســهال شــروع شــده اســت،اين وضــعيت 

 مـاهگي ادامـه داشـته       11مراجعات متعدد پزشكي تا سن      

 بـستري  سن با علايم اسهال ودهيدراتاسـيون    دراين  . است

گـرم بـوده و      6600 ماهگي   11وزن كودك در سن     . شد

 ،قد كودك با توجه به سـن وجـنس         اندكس هاي وزن و   

به ترتيـب معـادل     Z Scoreپايين تر از نرمال و بر حسب 

مـــادر مـــدفوع چـــرب را در ســـابقه  .ود بـــ-5/1 و -5/3

كودك ذكر مي كرد اما بستري مكرر و علايـم عفونـت            

  .تنفسي وجود نداشته است

 11يـك شـيرخوار    ،معاينات بيمـار نـشان دهنـده    

دراتاسـيون خفيـف    يده ماهه با عدم وزن گيري مناسب و      

سفال با فونتانل بزرگتر از معمول وسر نرم ،هتا متوسط بود 

 شامل ريشه بيني پهن در شـير خـوار          و چهره خاص بيمار   

بـدون   معاينه قفسه صدري در ظـاهر نرمـال و    . مشهود بود 

اما كيفوز واضـح در سـتون فقـرات          .ديسترس تنفسي بود  

 طحال قابل  مختصري نفاخ بوده،   شكم نرم و   .مشهود بود 

بـا   سـانتي متـر زيـر لبـه دنـده و     4-5لمس و كبد در حـد    

  

  

   بيوشيميايي بيمار و مقايسه آن با مقادير طبيعينتايج آزمايشات :1جدول شماره 

  مقادير نرمال  مقادير در بيمار  اندكس هاي آزمايشگاهي

  ALT(  251  40-5(آلانين ترانسفراز *

  AST(  174  50-10(آسپارتات آمينوترانسفراز *

  ALP(  326  1200-180(آلكالين فسفاتاز *

  GGT(  7  32-5(گاماگلوتامين ترانسفراز *

  g/dl(   3/5  6 -4 (تامپروتئين 

  g/dl((  4  0/5 -9/3 (آلبومين 

  mg/dl((  59  200 -80( كلسترول 

  mg/dl((  65  140 -40 (تري گليسريد 

  mg/dl(  6  8/10-8/8 (كلسيم 

  pg/ml(  140  55-10 (پاراتورمون 

  .مي باشد) IU/L ( بر ليترواحدها بر حسب واحد بين المللي*
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جــنس  سب ســن و ســانتيمتر كــه بــر ح ــ13انــدازه كلــي 

بعـد از پايـدار كـردن وضـعيت          .حد نرمال بود   از بزرگتر

اقـدامات   علايـم بـاليني،    بيمار با توجـه بـه شـرح حـال و          

ر انجام  تصويري لازم براي بيما    تشخيصي آزمايشگاهي و  

. تست هـاي انعقـادي نرمـال بـود         ).1جدول شماره   ( شد  

گرافي قفسه صدري نرمال،گرافي مچ دست نشان دهنده        

و از نظـر سـن       علايم مشخصه ريكتـز    وپني جنراليزه، استئ

ميـزان كلـسيم خـون در        . ماهگي بـود   6استخواني معادل   

 از  بـالاتر  )PTH (ميزان هورمون پـاراتورمون    حد پائين و  

در سـونوگرافي انجـام     . نرمال براي سن گزارش شـد      حد

پـانكراس بـا     كبد بزرگتر از حـد طبيعـي و        شكم، شده از 

لي كوچكتر از حد نرمـال گـزارش        اكوي افزايش يافته و   

ميـزان  (تست عرق در دو نوبت انجام شد كـه منفـي             .شد

از نظــر  .بـود )  ميلــي اكـي والان در ليتــر 40كلـر كمتـر از  

سيــستم ايمنــي آزمايــشات انجــام شــده طبيعــي گــزارش  

 همچنــين پانـل ســلياك شــامل تيتـر آنتــي بــادي   .گرديـد 

فوقـاني  آندوسكوپي   .ترانس گلوتاميناز نسجي نرمال بود    

بررسي نمونه هـاي تهيـه شـده      از نظر ظاهري نرمال بود و     

 همچنين .دــاز نظر بافت شناسي نيز طبيعي گزارش گردي       

 CF  بيمـــاريبررســـي موتاســـيون هـــاي شـــناخته شـــده

ارش ــــشم .نيــز منفــي بــود )508ا اف ــــــموتاســيون دلت(

 اول CBCنوتروفيــل هــا در  تعــداد ســلول هــاي خــون و

  ي را نشانـــدد نوتروپنــــايش مجــــزمدر آ ال وــــنرم

  .)2جدول شماره ( مي داد

با توجه به اختلال وزن گيـري و گـزارش سـابقه            

 گلبول چربـي كـه      100وجود بيش از     دفع مدفوع چرب،  

 IIIدر رنگ آميزي لام مستقيم نمونـه مـدفوع بـا سـودان       

نيـز كـاهش فعاليـت آنتـي تريپـسين در            تائيد شده بـود و    

بيمــاري   تــشخيص احتمــالي بــراي بيمــار،مــدفوع اولــين

البتـه بـا توجـه بـه سـن بيمـار،          .بود سيستيسك فيبروزيس 

 انتظار مي رفت علاوه بر كم خـوني و كـاهش آلبـومين،            

 اخـــتلالات الكتروليتـــي بـــه صـــورت هيپونـــاترمي و    

همچنين اختلالات وضعيت اسـيد و بـاز بـه           هيپوكالمي و 

ود داشــته در بيمــار وجــ صـورت آلكــالوز متابوليــك نيـز  

نوبـت و عـدم وجـود        منفي شدن تست عرق در دو      .باشد

 ايـن   سيستيـسك فيبـروزيس    موتاسيون بررسي شده براي   

  .تشخيص را در بيمار رد نمود

چرب بودن مـدفوع     كم بودن كلسترول خون و    

مــــاري هيپــــو و اســــهال طــــول كــــشيده احتمــــال بي

ليپوپروتئينمي و آبتاليپوپروتئينمي را مطرح مـي كـرد         بتا

ا توجــه بـه عــدم وجـود نمــاي برفـي دئــدونوم در    كـه ب ـ 

نيـز طبيعـي بـودن مخـاط از نظـر       آندوسكوپي فوقاني و 

نرمـال   .بافت شناسـي تـشخيص هـاي فـوق را رد نمـود            

تـري گليـسريد والـدين نيـز بـر عليـه             بودن كلـسترول و   

ــود   ــوپروتئينمي بــ ــا ليپــ ــاري هيپوبتــ ــشخيص بيمــ .تــ

  

   بيمار و مقايسه آن با مقادير طبيعيهماتولوژيكنتايج آزمايشات  :2 جدول شماره

  مقادير نرمال  مقادير در بيمار  اندكس هاي آزمايشگاهي

µL(  ×26/6 ( تعداد گلبول هاي سفيد  103 ×9/10-1/4  103 

4/16=1030  )درصد( سلول هاي چند هسته اي  80-35  

20-50 73  )درصد( لنفوسيت  

gr/dl(  5/9 (هموگلوبين    14-5/10  

fl(  8/71 ( هاي قرمز حجم متوسط گلبول   101 -78   

µL(  220000 ×450 -140(پلاكت   103 

                                 F1:femtoliter 
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 چـرب بـودن   : شـامل با توجه به مجموعـه علايـم     

قيافـه   ،استئوپني مدفوع دال بر اختلال عملكرد پانكراس،     

خاص در بيمار و مشاهده نـوتروپني در دومـين آزمـايش          

 ــ ــي شــدن   ون بيمــار وشــمارش ســلول هــاي خ ــز منتف ني

بـراي  تشخيص بيمـاري شـواخمن       ،CFتشخيص بيماري   

گيري كبدي بيمـار را نيـز       كه در  در نظر گرفته شد،    بيمار

بـروز هيپوكلـسمي در مـوارد در گيـري     .توجيه مي كـرد    

پانكراس به صورت حاد و مزمن يك يافته شايع بوده امـا      

ه نرمـال   با توجه ب ـ   .در بيماري شواخمن معمول نمي باشد     

به نظر مي رسد هيپوكلـسمي       بودن سطح خوني آلبومين،   

در بيمار ثانويه به ريكتز در بيمار باشد كه خود منجـر بـه              

علاوه بر ايـن،     .تحريك ترشح پاراتورمون نيز شده است     

كاهش كلسيم خون در بيمار مبتلا به سوء جـذب چربـي            

دفع كلسيم بـه صـورت بانـد       ( در اثر پديده صابوني شدن    

  .نيز روي مي دهد )با چربي در دستگاه گوارششده 

  

   :بحث

اگرچه بيمـار حاضـر بـا اكثـر تظـاهرات معمـول             

درگيـري كبـدي و نيـز        بيماري شواخمن مراجعـه نمـود،     

هيپوكلسمي از تظاهرات كمتـر شـايع بـراي ايـن بيمـاري             

علـل   .دهـد  است كه تشخيص را مـورد سـوال قـرار مـي           

 ممكنست ثانويـه    پائين بودن كلسيم خون در بيمار حاضر      

اختلال جذب   ي پانكراس و  ينيز به علت نارسا    به ريكتز و  

م بـه  چربي در دستگاه گوارش و دفع غيـر معمـول كلـسي          

  .صورت باند شده به چربي باشد

ن شــواخمن بــه خــصوص در ســنين    ادر بيمــار

ــيرخوارگي، ــالي در  شـ ــاران و  15هپاتومگـ ــد بيمـ درصـ

حــدوده ابــر م بر4افــزايش تــرانس آمينازهــاي كبــدي تــا 

صـد بيمـاران ديـده مـي شـود كـه             در 80 تـا    60نرمال در   

از نظــر بافــت . )3( بــدون شــواهد كلــستاتيك مــي باشــد

در  مـاكرووزيكولر و  شناسي نيز نماي اسـتئاتوز ميكـرو و     

 .فيبروز ممكن است مشاهده گردد  بعضي موارد التهاب و   

اغلب با افزايش سن     پيشرفت به سمت سيروز نادر بوده و      

ــر  تــا دوران كــ ــه حالــت نرمــال ب   ودكي تغييــرات فــوق ب

ردي از مـرگ بيمـاران در اثـر         با اين حال مـوا     مي گردد، 

ي حاد هپاتوسلولار كبد در خلال القا بـراي پيونـد           ينارسا

Stem Cell ه است گزارش شد. 

ــي در   ســندرم شــواخمندر  رســوب وســيع چرب

پانكراس ديده مي شود كه بيشتر شيرخواران مبتلا علايم         

ــ ــشانه ه ــايي    اي ســوءو ن ــت نارس ــه عل ــي ب هاضــمه چرب

 درجــات SDSتمــام بيمــاران مبــتلا بــه . پــانكراس دارنــد

. دهنـد  نيـز نـشان مـي    متغيري از نارسايي مغز اسـتخوان را      

ميلي  هر در1500مطلق نوترفيل كمتر از      تعداد(نوتروپني  

متنــاوب در بــيش از دو ســوم بــه صــورت ) ليتــر مكعــب

 سـوم باقيمانـده ديـده     يك به صورت پايدار در    بيماران و 

مي شود همچنـين كموتاكـسي نوتروفيـل هـا در سـندرم             

اين دو معضل به علاوه سـاير        .دــشواخمن مختل مي باش   

ــك مث  ــتلالات ايمنولوژيــ ـــاخــ ــي مــــ ــزان ل كمــ يــ

ــا و  ــولين ه ــتلال عملكــرد   در  ايمنوگلوب ــادر اخ ــوارد ن م

 اين بيماران را در معرض عفونـت هـاي          Tلنفوسيت هاي   

در بيمـار حاضـر نيـز     . )6،7(  قرار مي دهد   باكتريال جدي 

از طرفـي    .شديد نبود  نوتروپني وجود داشت ولي در حد     

ميــزان ايمنوگلوبــولين هــا در ايــن بيمــار در حــد طبيعــي  

  .گزارش گرديد

  سـندرم شـواخمن   افراد مبتلا بـه   درصد   50 تقريباً

 Zscoreمتوسـط   .زير صدك سوم براي قد و وزن هستند    

ــد  ــراي ق ــراي-8/1ب ــي-2/2 وزن  و ب ــار  در .باشــد  م بيم

 جـنس،  قد با توجه بـه سـن و        حاضر اندكس هاي وزن و    

به ترتيـب معـادل     Z Scoreپايين تر از نرمال و بر حسب 

  . بود-5/1 و -5/3

شـامل  رم شـواخمن   د سـن  درگيري اسـتخواني در   

ــشرونده     ــاي پي ــورميتي ه ــتخواني، دف ــن اس ــاخير در س ت

 د و متـافيز،   استخواني، رشـد غيـر طبيعـي در صـفحه رش ـ          

استئوپني و شكستگي هاي پاتولوژيك است كه در نيمي       

ايـن تغييـرات ممكـن اسـت تـا           .از بيماران ديده مي شود    

درجـات   .مدتي بدون علامت بوده و تشخيص داده نشود      

ــامنظمي متافيزهــا در اوايــل   متغيــري از پهــن شــدگي و ن

ــايع اســت  ــودكي ش ــار در. )8( ك ــز   بيم ــده ني ــي ش معرف
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به خصوص دفورميتي استخوان ها كه به        اختلالات فوق، 

ــشم      ــه چـ ــود بـ ــار بـ ــشخص در بيمـ ــوز مـ ــكل كيفـ   شـ

علاوه بر مـوارد فـوق بيمـار دچـار ريكتـز نيـز         .مي خورد 

مـوارد بيمـاري    گزارشاتي از مقالات منتشر شده،   در .بود

 I ديابت تيـپ   شواخمن همراه با درگيري سيستم عصبي،     

ــره، و ــار معر .)10،9 (دارد وجــود غي  فــي شــده، در بيم

ــر شــايع و    ــه عنــوان يــك علامــت كمت ــد ب درگيــري كب

ــادر جلــب نظــر    ــه عنــوان يــك علامــت ن   هيپوكلــسمي ب

  .مي كند

  

  :نتيجه گيري

كودك با مدفوع چرب و اخـتلال رشـد كـه            هر

در وي رد شده است بايد از نظر       فيبروز كيستيك    بيماري

از آنجـا كـه تظـاهرات        بررسـي شـود،    بيماري شـواخمن  

 كليدهاي تشخيص به طور همزمان در بدو        بيماري و تمام  

ورود ممكــن اســت وجــود نداشــته باشــد تكــرار برخــي  

از  . در بيمـار كمـك كننـده اسـت         CBCآزمايشات مثل   

طرفي برخي اختلالات مثل استئوپني از نظر دور مي ماند      

ن سن استخواني و نيز كنترل ميزان كلسيم خون   ييكه با تع  

خلاصـه معرفـي بيمـار      بـه طـور      .به آنها پي برده مي شود     

حاضــر ضــمن يــادآوري تــشخيص ايــن بيمــاري نــادر در 

گيري كبـد را  توجه به در ،رد اختلالات رشد كودكان مو

ــه    يــاد آور مــي شــود كــه ممكنــست در بعــضي مواقــع ب

 .صورت تظاهر اوليه بيمار با اختلال رشد باشد

  

  : و قدردانيتشكر

ــوارش       ــرم بخــش گ ــدين وســيله از رياســت محت ب

خـانم دكتـر     ارستان مركز طبي كودكـان سـركار      كودكان بيم 

نجفي و تمام دوستان ديگري كه در نگارش اين مقالـه بـه مـا               

  .ياري رسانيدند تقدير و تشكر مي شود
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Background and aims: Shwachman-Diamond syndrome (SDS) is a rare autosomal 

recessive disorder which presented with multiple organ involvement including exocrine 

pancreatic dysfunction and bone marrow failure. Liver involvement is less common sign 

and may be missed. In this study we report an infant with SDS and liver involvement. 

Case report: An 11 month old infant boy, with acute diarrhea, dehydration and disorders 

in weight gaining and fatty defection was referred to hospital when he was 4 months old. 

He was checked because of his big liver and increment of liver enzymes. Considering the 

fatty stool, osteopenia, patient's abnormal face, appearing neutropenia and being dropped 

the fibreosis cystic disease diagnosis, so Shwachman diamond syndrome was diagnosed  

Conclusion: Introducing this patient beside diag nosis this rare diseases which will be 

result in retardation of children growth, also recall the liver involvement sometimes 

results in initial manifestation of growth retardation. 

 

Keywords: Fatty liver, Growth retardation, SDS, Shwachman-Diamond syndrome. 
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