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  1 انوشه حقيقيدكتر   1هدي سلطانيدكتر م
  استاديار گروه داخلي دانشگاه علوم پزشكي هرمزگان 1

  103 تا 100   صفحات82مجله پزشكي هرمزگان  سال هفتم  شماره دوم  تابستان 

  دهيچك
 يك ديستروفي عضلاني نادر دوران (Rigid Spine Syndrome)سندرم ستون فقرات سخت شده : مقدمه

كودكي است كه با طيف گوناگوني از تظاهرات باليني با علائم ضعف پروگزيمال و محدوديت فلكسيون ستون 
  .فقرات و كنتراكچرهاي فلكسيوني اندامها تظاهر مي يابد

آن در كروموزم اخيراً لوكوس ژني و   معرفي شد1973 در سال Dubowitzاين بيماري اولين بار توسط 
1P35-36وراثت آن اتوزوم مغلوب مي باشد و  مشخص شده است .  

 ساله معرفي مي شود كه به دليل احساس ضعف و خشكي عضلات بدن و 12در اين مقاله يك پسربچه  :مورد
 سالگي دچار سفتي 10وي از حدود . اختلال راه رفتن به بيمارستان شهيد محمدي بندرعباس مراجعه مي كند

لات در ناحيه كمر و سپس ساير نقاط بدن شده بطوريكه بدليل محدوديت حركت ستون فقرات ديگر قادر عض
، CPK عضلاني و نيز افزايش ، عصبي،با توجه به شرح حال بيمار و يافته هاي معاينه فيزيكي. به نشستن نبود

LDH و يافته هاي EMGيوپسي عضله و استوس  كه به نفع يك ميوپاتي مزمن بود و همچينن پاتولوژي ب
لتراليس كه مؤيد نوعي ديستروفي عضلاني بوده، اين بيماري به عنوان يك مورد سندرم سخت شدن ستون 

  .فقرات  تشخيص داده شد
 با آنكه بيوپسي عضله اين بيماران نشان دهنده تغييرات پاتولوژيك غيراختصاصي است اما بررسي :بحث

  .طعي بيماري كمك كندژنتيكي بيماران مي تواند به تشخيص ق
    سندرم- ستون فقرات – ديستروفي عضلاني – ضعف عضلاني :كليدواژه ها

  
  :مقدمه

  (Rigid spine syndrome)سندرم ستوق فقرات سخت شده
يك اختلال عصبي عضلاني نادر دوران كودكي است  RSSيا 

با تابلوي ) هتروژن(كه خود شامل گروهي از بيماريهاي متنوع 
 محدوديت فلكسيون تمام ستون ،ت پروگزيمالضعف عضلا

فقرات و ريژيديتي آن و نيز كنتراكچرهاي پيشرونده 
). 2، 1 ( باشند مي، بعنوان اولين علائم بارز،غيردردناك اندامها

 1973 در سال Dubowitzاين بيماري اولين بار توسط 
  ).1(معرفي گرديد 

بيماران از لحاظ جثه، لاغر اندام و فاقد چربي 
 به ميزان متوسطي افزايش يافته CPK. زيرپوستي هستند

ضعيف شده پترن ميوپاتيك  عضلات EMGاست و در 
  .ديده مي شود

    يك اختلال نسبتاً RSSدر ابتدا تصور مي شد كه 
خوش خيم مي باشد ولي امروزه واضح است كه اختلال 
تنفسي پيشرونده يك يافته شايع در اين بيماران خواهد بود 

)3.(  
 در  مشخص شده كهRSSاخيراً لوكوس ژني 

 و وراثت آن اتوزوم مغلوب مي باشد 1p35-36 كروموزوم
، nemaline rods مانند وجود و در مورادي) 4(است 

multicores و نكروز فايبرهاي عضلاني و ميوپاتي 
.  اتوزوم غالب يا اسپوراديك هم ديده شده استواكوئلر

 single nosological يك RSS كه مي رسدلذا به نظر 
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entity ديستروفي عضلاني ). 6، 5( نباشد(EMDM) 

Emery Dreifuss از لحاظ فنوتيپي تظاهرات باليني 
 دارد و مهمترين تشخيص افتراقي RSS بسياري با تشابه
اين بيماري كه يك ديستروفي عضلاني ارثي . آنست

 هاي ركنتراكچ:  است شامل ترياد بالينيXوابسته به 
لات اندامها و ستون فقرات گردني، ضعف زودرس عض

عضلاني پيشرونده هومرو پرونئال و كارديوميوپاتي با 
بلوك هدايتي است كه ريسك بالاي مرگ ناگهاني قلبي 

لذا تفكيك بين اين دو بيماري مهم است زيرا استفاده . دارد
 حافظ حيات EDMDاز يك پيس ميكر قلبي در بيماران 

 Bethlemراقي ديگر ميوپاتي تشخيص افت. آنها مي باشد
 است كه Limb girdleاز انواع ديستروفي هاي عضلاني 

شامل ميوپاتي پروگزيمال و كنتراكچرها مي باشد ولي 
كارديوميوپاتي يا سخت شدن ستون فقرات در آن ديده 

  ).2(نمي شود 
بطور خلاصه سندرم باليني آنچنانكه توسط 

Flangianل موارد  و همكاران توصيف شده است شام
  :زير مي باشد

 هيپوتوني شيرخوارگي با ضعف زودرس عضلات – 1
  .گردن و كنترل ناقص سر و گردن

 ثبوت نسبي علائم با كاهش تدريجي و اندك قدرت – 2
  .عضلات همراه با اتلاف وسيع و شديد توده عضلاني

 كنتراكچرهاي شديد عضلات ستون فقرات كه – 3
م شدن و به ميزان منجر به اسكوليوزوريپيديتي در خ

  .كمتر كنتراكچرهاي مفاصل اندامها مي شود
   نارسايي تنفسي در حوالي بلوغ– 4

  
  :گزارش مورد

 ساله اي است كه به دليل احساس 12بيمار پسر بچه 
خشكي و ضعف و سفت شدن بدن و عدم توانايي راه 
. رفتن به بيمارستان شهيد محمدي بندرعباس مراجعه كرد

لي، وي بدنبال يك دوران جنيني و از لحاظ سوابق قب
رشد و نمو حركتي و نيز . زايمان نرمال به دنيا آمده بود

شناختي ادراكي وي در حدود نرمال بوده است تا اينكه از 
 سال پيش از مراجعه به بيمارستان دچار سفتي عضلات 2

بخصوص در ناحيه كمر مي گردد و سپس به ترتيب 
قاني و گردن نيز دچار اندامهاي تحتاني و اندامهاي فو

 2به طوري كه بيمار پس از . سفتي و عدم تحرك مي گردد
سال از شروع علائم ديگر نه قادر به نشستن مي باشد و 

طي . نه بدون كمك مي تواند از زمين برخيزد و راه رود
. اين مدت رنگ پوست ولي بطور ژنراليزه تيره مي گردد

رد مفاصل يا وي شكايتي از درد عضلاني، تنگي نفس، د
  .درد قلبي ندارد

پدر و مادر وي، پسر عمو دختر عمو مي باشند و 
سابقه در .  فرزند ديگر هستند كه همگي سالم اند6داراي 
در . نداردوجود  بيماري مشابه عصبي عضلاني ،فاميلي

 كيلو و بيمار 27 سانتيمتر، وزن 130معاينه فيزيكي قد 
ده و لاغر و صورت او كمي كشي. ظاهر كاشكتيك داشت

       قوس كامي بلند به نظر . آتروفيك به نظر مي رسيد
 تمام عضلات بدن .(high arch palate)مي رسيد 

آتروفيك و توده عضلاني وي به طور قابل ملاحظه اي 
  .پيگمانتاسيون جنراليزه پوستي داشت. كاهش يافته بود

محدوديت در خم كردن ستون مهره هاي گردني و 
 كنتراكچر ثابت و فيكس در  وسيك داشتكمري و تورا

 در مفاصل (Flexion contracture)وضعيت فلكسيون 
اسكوليز يا . مشاهده گرديدآرنج و هيپ و زانو و مچ پا 

  .و هيپرتروفي عضلاني نداشت كيفوزيا سود
. ميوتوني يا فاسيكولاسيون يا ترمور ديده نشد

. دن ولي سفتي واضح داشتندعضلات در لمس حساس نبود
قدرت عضلاني در اندامهاي فوقاني و تحتاني كاهش 

 عضلات پروگزيمال چهار اندام در حد سه توان. داشت
  .پنجم و عضلات ديستال در حدود چهار پنجم بود

.  بارز بودParaspinalدر نواحي سفتي عضلاني 
دامنه حركتي ستون مهره ها در تمام جهات كاهش يافته 

 اندام كاهش شديد داشت 4در رفلكسهاي وتري عمقي . بود
عضلات فاسيلا و چشمي و ساير معاينات ). 0- 1(+

  .نورولوژيك نرمال بود
قادر به نشستن ديگران بيمار به تنهايي و حتي با كمك 

 .)عدم امكان خم شدن مفاصل هيپ و ستون مهره ها(نبود 
تنها با كمك ديگران قادر بود از وضعيت خوابيده به 
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معاينه قلب و ريه و شكم نكته  .دوضعيت ايستاده درآي
  .پاتولوژيك نداشت

، AST=92در بررسي هاي بعمل آمده آزمايشگاهي 
128=ALT ،984=LDH ،2000=CPKبود . 

اكوكارديوگرافي هيپرتروفي .  نرمال بودالكتروكارديوگرام
در گرافي ستون و ) 8، 7(خفيف بطن چپ گزارش شد 

  .ه داشتمهره هاي لومبوساكرال استئوپني جنراليز
 عضلات EMGدر . هدايت عصبي نرمال بودسرعت 
 و تيبياليس آنتريور پتانسيل هاي واحد دو سردلتوئيد و 

حركتي پلي فازيك و كوتاه مدت و با آمپلي تود كوتاه 
  .مشاهده شد

Insertional activity افزايش داشت و تعدادي اندك 
 (Positive sharp wave)پتانسيل فيبرپلاسيون و 

  .ه شدمشاهد
در بيوپسي از عضله واستوس لترال، نكروز گسترده 

 مشاهده nuclear internalizationفيبرهاي عضلاني و 
  .شد كه مؤيد نوعي ديستروفي عضلاني مي باشد

 با توصيه به فيزيوتراپي منظم RSSبيمار با تشخيص 
و مراجعه مكرر جهت كنترل علائم بخصوص وضعيت 

ق توكسين بوتولينيوم تنفسي و نيز با پيشنهاد تزري
  .ترخيص گرديد

  
  :  و نتيجه گيريبحث

 ساله با تشخيص باليني 12در اين مطالعه پسر بچه 
Rigid Spine Syndromeوي دچار .  معرفي شد

ميوپاتي زودرس كودكي پيشرونده توأم با محدوديت 
شديد حركتي ستون فقرات و كنتراكچر مفاصل در 

     RSSعيارهاي وضعيت فلكسيون شده كه منطبق با م

 RSSبسياري از علائم باليني ذكر شده براي ) 1(مي باشد 
.  در اين بيمار به وضوح وجود داشتFlangianتوسط 

آتروفي شديد و وسيع توده عضلاني درگيري عضلات 
 و كاهش دامنه حركتي  سختيستون فقرات به صورت

ستون فقرات به همراه كنتراكچر مفاصل محيطي از يافته 
.  در اين بيمار بودRSSبود كه مطرح كننده تشخيص هايي 

آنچه بيشتر در تشخيص افتراقي اين بيماري مطرح است 
 است كه جهت Emery Dreifussديستروفي عضلاني 

. افتراق از آن بررسي وضعيت قلبي ضروري است
Emery Dreifuss يك ديستروفي عضلاني است كه 

لب موارد  به ارث مي رسد و در اغ-Linked  Xبصورت 
 بدين منظور. همراه استبا اختلالات هدايتي قلبي 

 از بيمار گرفته شد و سپس الكتروكارديوگرام
 الكتروكارديوگراماكوكارديوگرام از وي به عمل آمد كه 

نرمال بود و در اكوكارديوگرام هيپرتروفي خفيف بطن 
 در برخي RSSهيپرتروفي بطني در . چپ ديده شد

بيوپسي عضله اين بيماران ). 8، 7(گزارشات آمده است 
تغييرات پاتولوژيك غيراختصاصي مثل دژنرسانس 

 را نشان مي Rimmed Vacuolesفيبرهاي عضلاني و 
بيوپسي عضله اين بيمار نيز مؤيد نوعي ). 5(دهد 

 بيمار مشابه اكثر موارد EMG. ديستروفي عضلاني بود
RSSمؤيد يك ميوپاتي مزمن بود .  

تشخيص قطعي تر اين بيماري كمك آنچه مي تواند به 
كند بررسي ژنتيكي است كه متأسفانه فعلاً امكانات آن در 

  .ايران كافي نمي باشد
 با تزريق توكسين گزارش RSSاخيراً بهبود علائم 

  .شده است كه به اين بيمار نيز پيشنهاد گرديد
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  :صحيحت
مجله ، چاپ شده در كنترل تشنجات مقاوم كودكان با ايمونوگلوبولين وريديضمن پوزش از نويسنده محترم مقاله 

  :  در عنوان و متن چكيده انگليسي،81 زمستان 4سال ششم شماره 
  . تصحيح مي گرددrefractory seizures عبارت ه بConvulsive status epilepticusعبارت 
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