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 مقدمه      

هاي كودكان مكررا براي ارزيابي يك بيمار مبتلا به شلي نورولوژيست
عيت متفاوت اين سوالات معمولا در دو موق. گيرندقرار مي مشاورهمورد 

شل  ي نوزادي در رابطه با ارزيابي شيرخواربار اول در دوره: شوندپرسيده مي
ي خاطر نگراني دربارهي دوم سال اول زندگي كه معمولا بهو بار دوم در نيمه

 1.گيرندشيرخوار و خصوصا تكامل حركتي وي مورد پرسش قرار مي نمو

اي در با ايجاد تون ماهيچه در اين مقاله تلاش شده است كه عوامل مرتبط
عناصر ارزيابي باليني يك شيرخوار . شيرخوارگي و كودكي مشخص گردند

اي بيشتر كمك گيري تون ماهيچههاي باليني كه در اندازهاز جمله تست
طرحي نيز براي لوكاليزه كردن منشا . كننده هستند نيز مرور خواهند شد

ي د و بسياري از علل شناخته شدهاي ارائه خواهد شاختلال در تون ماهيچه
اختلال تون هم مرور خواهند شد و در پايان يك رويكرد قابل استفاده براي 

  .شودارزيابي تشخيصي اين بيماران پيشنهاد مي
شود هاي اطفال خواسته ميترين وظايفي كه از نورولوژيستيكي از مشكل

قي اغلب شامل هاي افترادر نوزادي تشخيص. ارزيابي يك كودك شل است
هاي سيستميك مانند سپسيس و نارسايي احتقاني هاي حاد و بيماريناخوشي

در نيمه دوم . اندقلب خواهند بود كه هر دو مورد خارج از بحث اين مقاله
اي بلكه تاخير در تكامل سايكوموتور نيز سال اول زندگي نه تنها تون ماهيچه

در اين زمان براي . وال خواهد شدها سي آناند كه دربارهاز جمله مواردي
هاي افتراقي و متعاقبا رسيدن به يك تشخيص مناسب، مطرح كردن تشخيص

بايد مشخص شود كه آيا شيرخوار فقط شل است يا علاوه بر شلي، دچار 
چنين اگر بيمار داراي تاخير تكاملي هم. باشداي هم ميكاهش قدرت ماهيچه

فقط يك تاخير حركتي وجود دارد يا باشد پزشك بايد مشخص كند كه آيا 
  2.كه علاوه بر آن تاخير شناختي هم وجود دارداين

ترين رسد اما در واقع، جزو مشكلها هر چند به نظر ساده مياين تبيين
ي باشند كه براي رسيدن به آن نياز به شرح حال و معاينههاي باليني ميتبيين

اي ول اطمينان نياز به تكرار دورهباشد و در بسياري اوقات براي حصدقيق مي
  .معاينات وجود دارد

كه آيا تاخير فقط اي و نيز تعيين اينعلاوه برتعيين تون و قدرت ماهيچه
گيرد، پزشك رواني را نيز در بر مي-شود يا ابعاد شناختيشامل حركت مي

. بايد تلاش كند كه اين فرآيندها را در سيستم عصبي لوكانيزه كند
موارد فوق  -1ي عمده خيلي كمك كننده است، يون به دو دستهلوكاليزاس

ي مغز و پيوستگاه نخاع گردني كه اين موارد را شلي نخاعي شامل مغز، ساقه
موارد سگمنتال كه معمولا شلي واحد حركتي شامل  -2ناميم، مركزي مي

            ي قدامي نخاع و اعصاب محيطي و پيوستگاه عصبيهاي شاخهسلول

براي انجام موفق اين تكليف با كمترين اشتباه و اجتناب  3.باشداي مياهيچهم
اي و نيز از مطالعات غير ضروري، پزشك بايد درك درستي از تون ماهيچه

گيرند داشته هاي شلي قرار ميبرخي شرايط خاص كه در تشخيص افتراقي
  .باشد

  ايتون ماهيچه
در برابر حركت غيرفعالانه تعريف عنوان مقاومت اي معمولا بهتون ماهيچه

، اطلاق هاطور ساده انگارانه به حركت انتهااي اغلب بهتون ماهيچه. شودمي
اي و هاي تنه، گردن، پشت، كمربند شانهشود، اما قطعا دربرگيرنده ماهيچهمي

تون فازيك،  -1: شونداز نقطه نظر باليني دو نوع تون بيان مي. لگني نيز هست
  . (Postural)عيتي تون موق -2

در . باشدمعناي مقاومت غيرفعال در برابر حركت انتهاها ميتون فازيك به
هاي معناي مقاومت غيرفعال در برابر حركت ماهيچهكه تون موقعيتي بهحالي

ممكن است در يك بيمار بين اين دو . محوري تنه، گردن، پشت و غيره است
 . اشته باشدخواني از نظر شدت وجود دنوع تون ناهم

اي ماهه 3-4كردن اين موضوع، شيرخوار  روشنترين مثال براي شايع
شده است و  آنسفالوپاتي هايپوكسيك ايسكميكاست كه در بدو تولد دچار 

كه است، در حالي) شلي موقعيتي(فعلا دچار ناتواني در كنترل تنه و گردن 
نهايتاً ). ون فازيكت(اند نموده) هيپرتوني(انتهاهاي او شروع به سفت شدن 

هاي وتري را هم در انتهاها و هم در بيمار افزايش تون و افزايش بازتاب
هاي ورودي نورولوژيك كه بر پيام.هاي محوري پيدا خواهد كردماهيچه

 :شوندي عمده تقسيم ميگذارند به دو دستهاي تاثير ميروي تون ماهيچه

  .حد حركتي يا سگمنتالوا -2، )سوپرا سگمنتال(سوپرا اسپاينال  -1
بخش سوپرا اسپاينال شامل قسمتي از دستگاه اعصاب مركزي است كه 

اين قسمت هم روي . خصوصا در مغز با حركت و كنترل حركتي مرتبط است
هاي انتهايي موثر است اما اثر آن روي هاي محوري و هم ماهيچهماهيچه
طور ركتي در قشر مغز بهبراي مثال نوار ح. تر استها واضحهاي اندامماهيچه

اي است و يك ضايعه ايجاد شده ي تون ماهيچهطبيعي يك تسهيل كننده
هاي مربوط در هاي قسمتحين جراحي در آن ناحيه، به كاهش تون ماهيچه

ساختارهاي متعدد ديگري در دستگاه اعصاب مركزي . بدن منجر خواهد شد
د و اين ساختارها تنها به وجود دارند كه بر تون مناطق خاصي از بدن موثرن

هاي عقده. شوندي قرمز و مخچه هم محدود نمياي، هستههاي قاعدهعقده
-اي بدن ميهاي تون ماهيچهطور طبيعي بازدارندهاي و هسته قرمز بهقاعده

طور طبيعي با افزايش باشند و آسيب و يا اختلال عملكرد اين مناطق به
طور طبيعي مخچه به. ها همراه استنداممقاومت در برابر حركات غيرفعال ا
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اي است و آسيب به آن باعث ي قوي براي تون ماهيچهيك تسهيل كننده
آسيب قسمت مياني مخچه اغلب با شلي . اي خواهد شدكاهش تون ماهيچه

  .هاي كناري مخچه با شلي انتهاها همراهي داردمحوري و آسيب قسمت
اي، شامل قوس تبط با تون ماهيچهساختارهاي سگمنتال يا واحد حركتي مر

-قوس بازتابي تحت تاثير ورودي. هاي مرتبط با آن استبازتابي و ساختمان

هاي منتشر از مغز مثل هشياري، هاي سوپرا سگمنتال و نيز تمامي ورودي
 هاي تخليهاضطراب و امثال آن قرار دارد و نهايتا به ميزان استراحت پتانسيل

يك تغيير شايع در تون و فعاليت . شوندجمه ميهاي شاخ قدامي ترسلول
هاي منتشر مغزي در سنين نوجواني و كمي قبل از آن بازتابي مرتبط با ورودي

آگاهي و نگراني در رابطه با معاينه باعث افزايش تون : قابل مشاهده است
  .شودشود كه البته پاتولوژيك محسوب نميهاي وتري مياي و بازتابماهيچه

ديگر واحد حركتي ممكن است قسمت آوران يا وابران قوس ضايعات 
اين . ها را متاثر سازندبازتابي را تحت تاثير قرار دهند و يا خود ماهيچه

مرتبط با كشش (هاي ميوتاتيك ضايعات اغلب منجر به از دست رفتن بازتاب
ضايعات پيوستگاه عصب به ماهيچه نيز اگرچه ممكن است . شوندمي) ماهيچه
هاي وتري حفظ شده لي و ضعف همراه باشند اما ممكن است بازتاببا ش
كه معاينات اختصاصي براي نكته فوق همواره صادق است مگر اين. باشند

. انجام گيرد "تحريك تكراري"تست كردن حدود انتقال نوروماسكولار مثل 

ضايعات محيطي كه ممكن است تون را افزايش دهند شامل دردهاي 
ممكن است باعث افزايش حساسيت و در نتيجه افزايش تخليه  اند كهاحشايي

   4.هاي آن قسمت درگير از نخاع گردنددر نورون
  ايگيري تون ماهيچهاندازه
در شرايط باليني رايج همواره با  گيري و كمي سازي تون خصوصااندازه

- سازي ارزيابي تون بيمار با روشتلاش براي عيني. مشكل همراه بوده است

فقط به ميزان متوسطي قابل )  Ashworth(دهي مثل معيار اشَورث ي نمرهها
گر اعتماد و قابل تكرار است و حتي در معاينات مكرر توسط يك فرد معاينه

با اين وجود در شيرخواران . هم ممكن است نتايج متفاوت حاصل شود
رزش ها، اهاي ارزيابي نسبت به ساير روشبزرگتر و در كودكان چنين روش

گيري تون بسيار غير عيني و وابسته به فرد در نوزادان، اندازه. بيشتري دارند
  .كننده بستگي داردبوده و به مهارت و نگرش فرد معاينه

اي و مشخص كردن طور عمده براي تعيين تون ماهيچهچندين مانور كه به
 كشش تا -1: باشند عبارتند ازمفيد مي) خصوصا شلي(هاي آن ناهنجاري

تعليق از شانه  -3، (Scarf sign) نشانه اسكارف -2، (pull to sit)نشستن 
)Shoulder suspension( ،4-  تعليق از شكم(Ventral suspension) 
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شود كه در حالت طاق باز، به اين طريق انجام مي) كشش تا نشستن(مانور 
شود و سپس تحريك مي) گراسپ(كف دست نوزاد توسط مانور چنگ زدن 

در يك نوزاد نرمال سر . شودنوزاد به آرامي به سمت حالت نشسته كشانده مي
ه، اين عقب رفتن اگر هنوز ما 2رود اما بعد از گذشت حدود به عقب مي

شيرخواران نارس تون . وجود داشته باشد به كمترين حد خود رسيده است
كمتري نسبت به شيرخواران ترم دارند و شيرخواران ترم هم نسبت به 

هاي اين تست، ماهيچه. شيرخواران پست ترم تون كمتري خواهند داشت
اي و بازوها را ربند شانههاي انتهايي كممحوري گردن و پشت و ضمنا ماهيچه

  .دهدمورد آزمايش قرار مي
شود كه در حالت طاق باز دست مي ارزيابي به اين صورت نشانه اسكارف
شود و در عرض قفسه سينه تا جايي كه بتواند بدون مقاومت بيمار گرفته مي

تواند تا خط در حالت طبيعي آرنج مي. شودشخص حركت كند كشيده مي
هاي شل بدون ايجاد مقاومت در  بچه. و چانه كشيده شودوسط قفسه سينه 

اين تست تون . توان به آساني آرنج را حتي بيشتر از خط وسط هم كشيدمي
كند ولي به عوامل مختلفي از جمله سن انتهاها و از جمله شانه را چك مي

و مقدار هشياري كودك نيز بستگي  هاليگامان داخل رحمي، مقدار شلي
هاي خود در زير كننده با قرار دادن دستست تعليق از شانه، معاينهدر ت .دارد

شيرخوار شل تمايل به سر خوردن از ميان . كندبغل شيرخوار وي را بلند مي
جا سنجد ولي از آناين مانور تون محوري را مي. گر داردهاي معاينهدست

ز قدرت كند، تا حدي نيكه كودك در برابر برداشته شدن كمي مقاومت مي
شيرخوار از روي تخت تعليق از شكم، در تست . دهداي را نشان ميماهيچه

وضعيت . شودكه يك دست زير شكم و قفسه سينه است بلند ميدر حالي
. بيمار در اين تست، بستگي به سن داخل رحمي و ضمنا حالت هشياري دارد

به صورت جمع طور طبيعي، شيرخوار ترم در اين حالت بازوها و پاهايش را به
قادر خواهد بود كه سر خود را اگر چه نه براي مدت  شده درآورده و ضمنا

هايش ماچور در اين حالت دستپره نوزاد. طولاني به حالت افقي نگه دارد
ترم هم قادر خواهد بود دست و پاهايش را آويزان خواهد بود و نوزاد پست

مثلا (در كودكان بزرگتر . دجمع كند و سرش را بالاتر از حالت افقي نگه دار
تواند يك تخمين تقريبا خوب از قدرت چنين مياين مانور هم) ماهه 4-2

  5.اي باشدماهيچه
طور منظم اين چهار مانور را انجام دهد، خيلي زود فرق پزشكي كه به

متاسفانه در شرايط باليني هيچ . دهدحالت طبيعي و غيرطبيعي را تشخيص مي
قضاوت در اين زمينه وجود ندارد و هيچ معيار عيني براي معيار ديگري براي 

  .گيري نتايج وجود ندارداندازه
  

  ارزيابي باليني
گيري ي چگونگي ايجاد تون و چگونگي اندازهاكنون كه مطالبي را درباره

ي عناصر كليدي ارزيابي يك آن مرور كرديم، مناسب است كه درباره
ي علت اختلال تون مطالبي را بيان شيرخوار شل بحث كنيم، سپس درباره

هاي افتراقي را بر اساس علائم بيمار و محل درگيري در كرده، نهايتا تشخيص
           زماني كه يك بيمار واضحا با استفاده از  .سيستم عصبي مطرح نماييم

عنوان يك بيمار شل تشخيص داده شد، هايي كه در بالا ذكر شد بهروش

              دو مساله مهم را قبل از مطرح كردن تشخيص و كننده بايد معاينه
كننده بايد معلوم كند كه بيمار معاينه. هاي افتراقي، مشخص نمايدتشخيص

كه بيمار فقط شل است اما قدرت علاوه بر شلي ضعف هم دارد يا اين
تر از آن چيزي است انجام اين كار در عمل سخت . اي طبيعي استماهيچه
اي عبارتست از حداكثر رسد چون تعريف مقاومت ماهيچهظر ميكه به ن

گيرد و اين حالت نيازمند اين مقاومت ارادي كه در مقابل حركت صورت مي
طور فعال با حداكثر تلاش در برابر آن نيرو مقاومت كند كه است كه بيمار به

 شود مگر در شرايطياين موضوع اغلب در نوزادان و شيرخواران حاصل نمي
علاوه، انجام به. هاي دردناك اجتناب كندنمايد از محرككه بيمار تلاش مي

- برخي از اين معاينات به دلايل واضح در حضور پدر و مادرشيرخوار مشكل

  .تر است
بنابراين ما در كثيري از اوقات مجبوريم به يك برآيند غيرمستقيم از قدرت 

البته . يابداشتباه افزايش مي اي بسنده كنيم و احتمال تفسير و قضاوتماهيچه
 رسان براي اجتناب از اين اشتباهات تجربه است، ضمنباز هم بهترين كمك

شود كه بيمار در دو يا حتي چند جلسه جداگانه معاينه پيشنهاد ميكه قويا اين
اي مثل اثر ميزان هشياري يا شود تا اثر شرايط محيطي و ساير عوامل زمينه

اين معاينات مكرر . ر حين انجام معاينه كم شودخواب آلودگي كودك د
دومين مطلب . كندهاي باليني كم مياحتمال خطاهاي بزرگ را در يافته

كننده قبل از مطرح كردن تشخيص بايد به آن توجه كند مهمي كه معاينه
هاي بيشتر افراد شل بازتاب. هاي ميوتاتيك استوجود يا عدم وجود بازتاب

د داشت و لذا لازم است كه معاينه در زمان مناسب، در يافته خواهنكاهش
حالت بدني مناسب و با وارد كردن ضربه به تاندون درمحل صحيح انجام شود 

رود قدرت كار ميو محركي هم كه براي برانگيختن بازتاب وتري عمقي به
دست نيايند، هاي ميوتاتيك واقعا بههنگامي كه بازتاب .مناسب داشته باشد

ل وجود مشكل مهمي در واحد حركتي مطرح است و در نتيجه احتما
  6.شونداي محدود مينحو قابل ملاحظههاي افتراقي بهتشخيص

  
  مشخص كردن محل ايجادكننده شلي

مشخص كردن مكان ضايعه يا محل فرآيند بيماري همواره در معاينات 
ن كننده بوده است و در مورد كودك شل نيز اين قانونورولوژيك كمك

ي شلي هاي تعيين محل ضايعه بر تقسيم علل بالقوهيكي از روش. صادق است
صورت منتشر يا موضعي روي مغز و دسته اول به. به دو دسته عمده اشاره دارد

شوند هاي ميوتاتيك حفظ ميدر اين موارد بازتاب. گذارندي مغز اثر ميساقه
اينال يا سوپراسگمنتال نام جا از اين موارد تحت عنوان سوپرااسپو ما در اين

اگرچه اصطلاح شلي مركزي نيز مكررا براي مواردي از شلي كه . بريممي
شود ناشي از تاثير يك سري شرايط خاص به روي دستگاه اعصاب تصور مي

شرايط ديگري نيز وجود دارند كه روي واحد . رودكار ميمركزي باشد به
در اين . كنيمروه دوم طبقه بندي ميها را جزء گگذارند و آنحركتي تاثير مي

هاي استثناي سندرماند، بهطور كامل از بين رفتهها بهدسته اخير بازتاب
هاي ميوتاتيك، هاي استاندارد ارزيابي بازتابها با روشمياستنيك كه در آن
  .)1جدول ( آيددست نميمعمولا يافته مهمي به
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  تعيين محل ضايعه در شيرخوار شل: 1جدول 
حالات باليني  محل ساختماني ضايعه منشاء شلي

 پاتولوژيك

شلي فوق نخاعي يا 
  سوپراسگمنتال

هاي وتري حفظ بازتاب(
 )شده

  مغز
  

  ساقه مغز
  
  

 اتصال جمجمه و مهره ها

بيماري سيستميك 
  CHF ،(HIEسپسيس، (

  شلي سندرميك
  ديس ژنزي مغز

مغز با ساختمان ظاهري 
  نرمال

 آسيب طناب نخاعي

د حركتي شلي واح
هاي وتري كاهش بازتاب(

 )يا از دست رفته

  سلول شاخ قدامي
 عصب محيطي

 ماهيچه -پيوستگاه عصب

  
 ماهيچه

  اي نخاعيآتروفي ماهيچه
HMSN  
هاي گراو، سندرممياستني
  مياستني

  مادرزادي، بوتوليسم
هاي مادرزادي، ميوپاتي
هاي ارثي، تظاهر ميوپاتي

 اينوزادي ديستروفي ماهيچه

CHF= Congestive Heart Failure, HIE= Hypoxic Ischemic 
Encephalopathy, HMSN= Hereditary Motor sensory Neuropathy 

  
  شلي مركزي

  بيماري سيستميك. 1
ترين علت ترين و مهمترتيب اهميت بررسي كنيم، شايعاگر علل شلي را به

تگاه اعصاب توانند دسهاي سيستميك است كه ميشلي در نوزادان بيماري
ترين مثال شايع. طور منتشر درگير كنندي مغز را بهمركزي از جمله مغز و ساقه

. نارسايي احتقاني قلب در شيرخواري است كه بيماري قلبي مادرزادي دارد
. كننداين شيرخواران تمام انرژي خود را صرف تنفس و پمپاژ خون مي

باشند و تا همين شل مي كنند، عميقاشيرخواران مذكور به ندرت حركت مي
اي در       گيري قدرت ماهيچهاندازه داراي ضعف هم هستند، هر چند كه اندازه

پذير نيست چون در شيرخواري كه در كوران يك بيماري حاد ها امكانآن
اي لازم است وجود است تلاش ارادي كه براي انجام تست قدرت ماهيچه

  .ندارد
ل خواهد بود كه بعضي اوقات بسيار هم شيرخوار دچار سپتيسمي نيز ش 

حال بيمار وجود دارد دليل ساير علائمي كه در معاينه و شرحشديد است اما به
سطح . باشدتواند حدس بزند كه يك بيماري عفوني مطرح ميپزشك مي

سپس سطح . يابدهشياري نوزادي كه دچار آسفيكسي شده است كاهش مي
ماند، گاهي حتي تا زماني ها باقي مياي ماهشود اما شلي برهشياري عادي مي
ها شروع به افزايش كنند و حالت اسپاستيك به خود بگيرند كه تون و بازتاب
تعداد شيرخواران شل كه  7.دهدهاي اول زندگي رخ ميكه معمولا در ماه

باشند بسيار بيشتر از ساير حالاتي است كه باعث داراي بيماري سيستميك مي
شود كه ارزيابي سلامت كلي اولين قدم و اين امر باعث مي شوندشلي مي

  .براي بررسي يك شيرخوار شل باشد
شوند، عيوب هاي سيستميك كه باعث شلي ميگروه دوم بيماري

شوند و طور واضح شل مي اين شيرخواران نيز به. مادرزادي متابوليسم هستند
نجاري متابوليك مثل يك شيرخوار با ناه. كنندتغيير سطح هشياري پيدا مي

شود مگر نظر برسد و تشخيص آشكارنميهيپرآمونمي ممكن است سپتيك به
  .هاي غربالگري متابوليك آماده شودتا زماني كه جواب تست

  شلي مركزي سندرميك. 2
هاي ها تعدادي از بيمارييكي از علل عمده شلي در شيرخواران و بچه

ها بسيار تنوع و شيوع نسبي اندك آنژنتيك شناخته شده هستند و با توجه به 
تنهايي و بدون كمك مشاوره ژنتيك غيرمحتمل است كه يك پزشك به

سندرم داون و : ترين حالات عبارتند ازشايع. ها را تشخيص دهدتمامي آن
ويلي، سندرم  -اپيتز، سندرم پرادر -لملي -ساير نقايص كروموزومي، اسميت

لوري، سندرم انجلمن، سندرم  -فينفاشيال، سندرم كا -اكولو -سربرو
  .سوتوس، سندرم ژوبرت، سندرم مارفان، و استئوژنزايمپرفكتا

هاي جسمي يا خصايص دنبال ناهنجاريدقت بهپزشك بايد حين معاينه به
دهد مشكلات سندرمي برايش مطرح اي كه احتمال ميديسمورفيك در بچه

د جسمي يا ديسمورفيك را بسياري از شيرخواران سالم يك ايرا. باشد بگردد
دهند، تعداد كمي هر دو مورد را دارا هستند، اما وجود سه يا بيشتر از نشان مي

- شدت نادر بوده، اغلب با مالفورماسيوناين خصوصيات در يك فرد عادي به

نحو هاي مهم بدن همراه است و در اين موارد بايد بههاي عمده در سيستم
  .راي شلي بگرديمجدي به دنبال علل سندرميك ب

  شلي مركزي غيرسندرميك. 3
دقت باشد هرگز بهاين دسته كه شامل انواع بسيار متفاوتي از اختلالات مي

اي از اند و شامل بيماراني است كه واجد مجموعهبررسي و توصيف نشده
باشند ولي با اين خصايص جسمي ديسمورفيك قابل تميز و مرزبندي نمي

ي در سيستم عصبي مركزي هستند كه باعث شلي هايحال دچار ناهنجاري
هاي توان براساس يافتهرسد كه اين بيماران را مينظر ميبه. شوندمي

  ).2جدول (تصويرنگاري مغز در دو دسته بزرگ جاي داد
  مشخصات شلي مركزي سندرميك و غيرسندرميك: 2دولج

 شلي غيرسندرميك           شلي سندرميك              

هاي قابل تركيب(مورفيك ديسچهره 
تميز از مجموعه مشخصات فيزيكي كه 

هاي ژنتيك در بسياري موارد با روش
  )اندقابل شناسايي

ويلي،  -پرادر: چندين سندرم از جمله
اپيتز، انجلمن، داون، -لملي -اسميت

 -اكولو-لوري، سربرو -سوتوس، كافين
فاشيواسكلتال، بسياري از سندرمهاي با 

 وميحذف كروموز

  .شودچهره ديسمورفيك مشخصي ديده نمي
.ولي وجود دارند يافته ها اغلب كاهشرفلكس
MRI  ماه اول عمر ممكن است 8تا  6طي 

تاخير ميلينيشن يا ديسژنزي مغزي را آشكار 
 .نمايند

  
  ديسژنزي مغزي : 1-3

هاي يك دسته از اين بيماران شل غيرسندرميك، شواهدي از ناهنجاري
هاي اينان اكثرا شامل ناهنجاري. دهندنشان مي MRIرا در تكاملي مغز 
هاي عنوان مالفورماسيونبندي بهباشند كه قابل تشخيص و دستهكوچك مي

باشند بلكه اختصاصي مانند اسكيزنسفالي، ليزنسفالي، يا هولوپرازنسفالي نمي
و اند ها هستند كه كمتر اختصاصيدربرگيرنده دسته بزرگتري از ناهنجاري

توان تحت عنوان اند و كليه آنان را ميكمتر تعريف و مرزبندي شده
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حاصل و نتيجه تشخيصي مطالعات . بندي كردطبقه "هاي مغزيديسژنزي"
MRI  در اين بيماران تا حدي بستگي به مهارت، تجربه و علاقه فرد

آگهي در اين كودكان بسيار متغير اگرچه پيش). 2شكل (تفسيركننده دارد 
و بايد در اعلام آن با احتياط عمل كرد ولي جاي تعجب نيست كه اين است 

كودكان دچار ديسژنزي مغزي در كثيري از موارد علاوه بر نقايص حركتي 
-توانند عقبدچار مشكلات شناختي نيز هستند و غالبا در مسير زمان نمي

  .ماندگي شان نسبت به كودكان همسال را جبران نمايند

  

 
  

  .، كه هيچيك به اندازه كافي يافته هاي اختصاصي نشان نمي دهند كه توسط نوروراديولوژيست ها نامگذاري شوند MRIمورد از ناهنجاري هاي ساختماني مغز در  سه :2تصوير 
  

  شكل مغز ظاهراً طبيعي : 2-3
دسته بزرگ دوم بيماران دچار شلي مركزي غيرسندرميك كساني هستند 

ها شواهد واضحي از ديسژنزي مغزي را آنكه مطالعات تصويرنگاري در 
برخي از اين . ظاهر طبيعي دارنداين كودكان ساختمان مغز به. دهدنشان نمي

هاي ابتدايي عمر مورد بررسي قرار گيرند تاخير در شيرخواران اگر طي ماه
  .دهندتكامل ميلين را نشان مي

  موارد با ميلينيشن تاخيري: 1-2-3
ستانداردهاي ميلينيشن از حيث انحراف معيار و غيره بايد اعتراف كرد كه ا

اند بنابراين تعيين كمي ميزان ميلينيشن و اعلام بلوغ و خوبي تبيين نشدهبه
علاوه در بيشتر موارد اگر اين كودكان به. رسيده بودن آن بسيار دشوار است

در سنين بالاتر مورد بررسي مجدد قرار گيرند، نتايج مطالعه در محدوده 
از نظر باليني كودكان دچار تاخير ميلينيشن در دو . طبيعي قرار خواهند گرفت

هاي يك دسته دچار شلي و تاخير حركتي با مهارت. گيرنددسته كلي قرار مي
اي كلي و همه گونهزباني و اجتماعي طبيعي هستند و در دسته دوم تكامل به

اي نظر تون ماهيچه هر دو دسته با گذشت زمان از. جانبه دچار تاخير است
برند تمايل بهتر خواهند شد اما دسته اول كه تنها از تاخير حركتي رنج مي

هاي دارند كه تاخير نسبت به همسالان را جبران كنند و هرچند از نظر مهارت
ها نخواهند بود ولي حركتي در ميان ساير كودكان جزو با استعدادترين

طرف ديگردسته دوم نيز از نظر درجه از . عملكرد قابل قبولي خواهند داشت
       رسند ولي قادر نيستند فاصله وو ميزان ميلينيشن به همسالان خود مي

هاي حركتي و شناختي جبران نمايند و اگر شان را از نظرمهارتماندگيعقب
. در مدارس معمولي قرار گيرند بايد انتظار مشكلاتي را در عملكردشان داشت

  ترند و در دودي نيز ناشايعــود دارند كه تا حـاختلالات وجري از ـروه ديگـگ

  
در اين بيماران، حجم مغز و  8.اندتوصيف شده "ماكروسربلوم"با عنوان  1997  

طبيعي است، ولي حجم مخچه ) سربروم(اي آن اندازه اجزاء فوق چادرينه
اين . باشدانحراف معيار بالاتر از مقادير كنترل براي سن بيمار مي 2بيش از 

هاي تكاملي و شناختي تاخير دارند و در شيرخواران از نظر احراز توانايي
دهد ماه اول عمر، ميلينيشن در سربروم نيز تاخير نشان مي 6تصويرنگاري طي 

بنابراين نتيجه . رسدكه اغلب در طي سال دوم عمر به حدود طبيعي مي
ت ولي به هر حال خود سالگي طبيعي اس 2-3ارزيابي از نظر ميلينيشن در 

  .ها تا حدي عقب خواهند بودكودكان از نظر توانايي
  موارد با ميلينيشن طبيعي و بدون تاخير: 2-2-3

كودكان دچار شلي مركزي با ظاهر مغز طبيعي بدون تاخير در ميلينيشن را 
آگهي نيز تا حد زيادي با همان توان به دو دسته تقسيم كرد و پيشنيز مي

ترند احتمالا كه فقط از نظر حركتي عقببل تعيين است يعني آنانمعيارها قا
كه تاخير همه جانبه و كلي دارند احتمالا جبران جبران خواهند كرد و آنان

توصيف  1900در   Oppenheimچه كهرسد آنبه نظر مي. نخواهند كرد
هاي بسياري در متون مختلف به خود گرفته كرد و از آن زمان تاكنون نام

شلي خوش خيم مادرزادي، يا شلي اوليه يا ضروري در واقع : ست؛ از جملها
- همين دسته اول يعني كودكاني هستند كه تنها در حركت تاخير نشان مي

  9.دهند
عنوان علت شلي وجود دارد كه كه هرچند چنين اختلال ديگري بههم

اولين . شودشايع نيست ولي گاهي نيز از نظر دور مانده، تشخيص داده نمي
استخوان تمپورال ) پتروز(موارد مبتلا به مالفورماسيون مادرزادي بخش خاري 

اين كودكان  10.گزارش شدند Rapinكرد توسط كه لابيرنت را نيز درگير مي
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دليل تاخير كه اغلب دچار كري مادرزادي همراه با شلي قابل توجه هستند به
در زمينه درگيري لابيرنت دليل تاخير حركتي زباني ناشي از كري و نيز به

عنوان عقب مانده ذهني تشخيص كرات و اشتباها بهوشلي حاصل از آن، به
در كودكان مبتلا به شلي مركزي كه برايشان يك تشخيص  11.شوندداده مي

توان نهاد، چه با ديسژنزي مغزي و چه بدون آن بايد سندرميك خاص نمي
كار باشد  دستور در (microarray)انجام مطالعه كروموزومال ميكرواري 

هاي ديگر بيشتر چرا كه احتمال نتيجه مثبت تشخيصي با آن از اكثر روش
ماندگي ذهني كه استفاده از اين روش بيشتر در بررسي علت عقببا اين. است

مانده ذهني پوشاني زيادي ميان بيماران عقبتوصيه شده است ولي در واقع هم
كنند وجود حركتي مراجعه مي -خير توام روانيبا بيماراني كه با شلي و تا

  12.دارد
  شلي ناشي از ضايعات پيوستگاه جمجمه به گردن . 4

تواند بدون شواهد روشني آسيب به پيوستگاه جمجمه به ستون فقرات مي
علت اين . ها يا ساختمان استخواني ستوان فقرات رخ دهداز پارگي ليگامان

ن فقرات نابالغ در كنار اندازه نسبي بزرگ سر و امر ظاهرا قابليت ارتجاع ستو
آسيب به نخاع در . اي ضعيف گردن در سن شيرخواري استحمايت ماهيچه
اين امر در جريان . ها همراه استاي از حالت سستي در اندامنوزاد با دوره

گيرد ارزيابي باليني هميشه و در بدو وقوع مورد توجه و تشخيص قرار نمي
شدت تفصيلي لازم براي شناسايي ضايعه در شيرخواري كه به زيرا معاينات

پس از يك تا سه هفته . شودبيمار و نيازمند اقدامات حمايتي است مقدور نمي
هاي وتري شود و جاي خود را به بازتاباعي مرتفع ميحالت شوك نخ
. تازه در اين مرحله هم شايد معاينات دقيق ممكن نباشد. دهدافزايش يافته مي

هاي كورتيكو اسپاينال در يك تدريج عدم ظهور تاثيرات مورد انتظار راهبه
هاي وتري افزايش يافته به تشخيص صحيح كودك شل و داراي بازتاب

هاي يك علت ديگر شلي از اين نوع، وجود مالفورماسيون. شودميرهنمون 
معمولا با اسپاينا بيفيدا همراه است و  2كياري نوع  . است 2و  1كياري نوع 

طور منفرد وجود  شايد به 1شود ولي نوع پزشك به راحتي به آن ظنين مي
همان  داشته باشد و با فشار بر ساقه مغز تحتاني در سطح فورامن مگنوم از

جا است كه فشار مزمن بر نكته جالب اين. باعث شلي گردد اوائل عمر
اي و تواند به افزايش تون ماهيچهپيوستگاه جمجمه و ستون فقرات مي

كه بايد اين حالت هاي وتري نيز بيانجامد و بنابراين پزشك ضمن اينبازتاب
ذهن داشته  را در تشخيص افتراقي اسپاستيسيتي در نزد كودكان بزرگتر در

باشد، ضمنا بايد احتمال آن را در نزد شيرخواران دچار شلي هم فراموش 
  . نكند

  شلي ناشي از واحد حركتي
توانند موضع درگيري منجر به شلي هاي واحد حركتي ميهر يك از بخش

تواند تدوين يك طرح قدم به قدم براي تعيين محل دقيق درگيري مي. باشند
ع شود و در مراحل بعد به عصب محيطي، پيوستگاه از شاخ قدامي نخاع شرو

درگيري در بازوي آوران قوس . ماهيچه و نهايتا به خود ماهيچه برسد-عصب
بازتاب واحد حركتي، به عنوان علت شلي بسيار ناشايع است ولي در موارد 

اي كه محل درگيري را در خصايص مشخصه. نادر ممكن است اتفاق بيافتد

هاي متداول در عدم مشاهده يافته: كنند عبارتند ازميواحد حركتي تعيين 
در ميان . هاي وتري و ضعف واضحشلي مركزي، به دست نيامدن بازتاب

اي و قوام ماهيچه در لمس يا توان به اندازه توده ماهيچهها ميساير يافته
مشاهده اشاره كرد كه اگر چه اهميت كمتري دارند ولي به هر حال بايد 

هنگامي كه پزشك متقاعد شود كه شلي بيمار در زمينه . ر گيرندمدنظر قرا
هاي ژنتيك در اشكال در واحد حركتي است، گام بعدي اقدام براي تست

  . هاي اختصاصي خواهد بودجهت تعيين بيماري
پزشك وظيفه دارد در صورتي كه شواهدي قوي به نفع يك بيماري 

اي تشخيصي ات معمول و كليشهخاص وجود دارد، از گام نهادن در راه اقدام
تر انتخاب هاي محتملتر را با هدف بررسي بيماريصرفنظر كند و راه كوتاه

اي عنوان مثال در مواردي كه در ابتلاي مادر به ديستروفي ماهيچهبه: نمايد
ميوتونيك معلوم و دانسته است، يا در صورتي كه سابقه خانوادگي از يك 

، آتروفي (CMT)توث -ماري-نند شاركواي ماماهيچه-بيماري عصبي
و يا يك ميوپاتي مادرزادي مشخص وجود دارد  (SMA)اي نخاعي ماهيچه

چه پزشك با موردي از شلي چنان.اي نيستنيازي به اقدامات معمول و كليشه
يك از شرايطي را ناشي از واحد حركتي مواجه باشد ودر عين حال نتواند هيچ

گيري سطح كراتين د احراز نمايد، بايد به اندازهكه در بالا به آن اشاره ش
كيناز سرم و نيز به انجام الكتروميوگرافي و سرعت هدايت عصبي 

(EMG/NCV)  13).3شكل (اقدام نمايد   
  
  

  

  
  ارزيابي شلي با منشا واحد حركتي :3تصوير 

 
افزايش خفيف كراتين كيناز، اگرچه احتمال وجود مشكل در ماهيچه را 

اما يك افزايش قابل توجه . كننده نيستكند ولي چندان كمكطرح ميم
كننده ديستروفينوپاتي يا انواع ديگري از سطح سرمي اين آنزيم، قويا مطرح

كه در عين اين EMG/NCV. ميوپاتي همراه با ناپايداري غشا سلولي است
شكال در ترين اجزاي ارزيابي بيماراني است كه با شلي ناشي از ايكي از مهم

-نمايند، شايد بيش از هر قسمت ديگري از قلم ميواحد حركتي مراجعه مي

هاي در واقع عدم رعايت توالي منطقي براي درخواست بررسي. افتد
ترين دليل شكست در رسيدن به تشخيص پاراكلينيك در ارزيابي بيماران، مهم

قادر است وجود دنرويشن در ماهيچه، وجود  EMG/NCV. صحيح است
پذيري ماهيچه و هاي تحريكخصايص ميوپاتيك همراه با ساير مشخصه

پذيري در ماهيچه را آشكار سازد سرانجام وجود ميوپاتي بدون تحريك

EMG/NCV 

  دنرويشن
CMAP با آمپلي تود بالا  

فاسيكولاسيون، فيبريلاسيون، امواج 
  نوك تيز مثبت

  

 ميوپاتي همراه تحريك پذيري

CMAP با آمپلي تودپايين  
  افزايش فعاليت با سوزن زدن

  

 ميوپاتي

CMAP  با آمپلي تود
  پايين
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تواند در امر انتخاب ماهيچه براي چنين ميالكتروميوگرافي هم). 3شكل (
 كه تغييرات مفيد برايكننده باشد و احتمال اينبرداري بسيار كمكنمونه

  .تشخيص در نمونه برداشته شده ديده نشود را بسيار كاهش دهد
  برداري از ماهيچه كه زماني مفيدترين تست در تشخيص اين دسته ازنمونه

هاي اختصاصي ژنتيك براي ها بود؛ امروزه با دسترسي به تستبيماري 
حال، با اين. گيردها، بسيار كمتر مورد استفاده قرار ميبسياري از اين بيماري

برداري براي تكميل ها نمونههنوز موارد فراواني وجود دارد كه در آن
يك نما از توالي صحيح در استفاده از نمونه برداري را . آيدها لازم ميبررسي

  .كنيدمشاهده مي 4 تصويردر 
  

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

    
  

  نمونه برداري از ماهيچه :4تصوير 
  

  ل در سلول شاخ قدامياشكا: الف 
 SMA. است SMAسردسته علل شلي با منشاء اشكال در شاخ قدامي 

كودكان دچار . ترين علت جدي شلي در شيرخواران و كودكان استشايع
SMAكنند، علاوه بر شلي دچار ، صرفنظر از سني كه در آن مراجعه مي

ژن  شود درمنجر مي SMAجهش ژني كه به . اي نيز هستندضعف ماهيچه
. افتداتفاق مي (Survival Motor Neuron) (SMN) "بقا نورون حركتي"

نسخه  SMN1يا SMNt: هستيم SMNهر يك از ما دارنده دو نسخه از ژن 
همه بيماران . نسخه سنترومريك ژن هستند SMN2يا  SMNcتلومريك و 

SMA  در نسخهSMN1 دچار جهش يا حذف هستند و عامل اصلي تعيين -

اگر . باشنددارا مي SMN2پ بيماران تعداد نسخي است كه از كننده فنوتي
وجود نداشته باشد، اكثرا سقط خودبخودي در  SMN2اي از هيچ نسخه

 SMN2وجود يك نسخه از . دهددوران جنيني يا مرگ داخل رحمي رخ مي
تواند باعث شود كه نسخه مي 6يا  5انجامد و وجود مي SMA Iاحتمالا به 

غير . بيعي داشته باشد و دچار ضعف پيشرونده چنداني نشودفرد طول عمر ط
  هاي بسيار اندكي هستند كه بتوانند باعث دنرويشن وسيع دربيماري SMAاز 

EMG وقعيت باليني، ديگر نيازي بهــدر اين م. شيرخوار مبتلا به ضعف شوند  
  .وجود ندارد SMAبرداري براي رسيدن به تشخيص انجام نمونه 

  

  
  ل در عصب محيطي اشكا: ب

. باشدبيماري اعصاب محيطي ندرتا عامل شلي در دوران شيرخواري  مي
ماه اول عمر  6كه موجب شلي در  CMTاگر چه موارد مستند چندي از 

طور كلي امر شايعي محسوب ¬اند، ولي اين موارد بهاند شناسايي شدهبوده
ت از كند شدن عبارتس CMT 1Aعلامت الكتروفيزيولوژيك بارز . شوندنمي

سرعت هدايت عصبي ثانويه به نوروپاتي همراه با دميلينيشن، ولي در دوران 
تنها در . شودنوزادي تفاوت واضحي بين بيماران و كودكان سالم مشاهده نمي

يابد و   ماهگي است كه سرعت هدايت عصبي به قدر كافي افزايش مي 6
در صورت وجود . تميز دهد تواند تفاوت ميان شيرخوران بيمار و سالم رامي

اقدام  CMTسابقه خانوادگي مثبت انجام مطالعات ژنتيك براي بررسي از نظر 
برداري از ماهيچه روش تشخيصي مناسبي در اين موجهي است، ولي نمونه

خيلي پيچيده است و انجام تمامي  CMTژنتيك . آيدزمينه به شمار نمي
ها يا دقيقا به دنبال كدام جهشكه بايد هاي ژني بدون دانستن اينبررسي

اگر خانواده از نوع جهششان آگاه . بر خواهد بودنقايص باشيم بسيار هزينه
تر و موثرتر خواهد بود چرا كه در اين حالت باشند، بررسي بسيار كم هزينه

يك تست منفرد براي تاييد يا رد وجود جهش مربوطه در بيمار كفايت 
  .خواهد كرد

  

 ماهيچه ديستروفيك
 ميوپاتي غير اختصاصي

 نمونه برداري از ماهيچه

  پاتولوژي مشخص
ر سنترال كور، نمالين راد ،    سنترال نوكلي(

 )و غيره

 عدم درگيري مغز

ميوتونيك، ديستروفينوپاتي، ديگر ميوپاتي هاي 
 مادرزادي

  رنگ آميزي هيستوايمنولوژيكال
  -مروزين
  +مروزين

  

  تاييد ژنتيك
  مغز -چشم -بيماري ماهيچه

  بيماري فوكوياما
  واربرگ -بيماري واكر

 درگيري مغز

 در صورت امكان تاييد ژنتيك
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  ماهيچه  -ستگاه عصباشكال در پيو: پ
ها علت شايع شلي در دوران شيرخواري هر چند اين دسته از بيماري

هاي افتراقي اين مشكل باليني مدنظر شوند اما بايد جزو تشخيصمحسوب نمي
هاي اين دسته هاي واحد حركتي تنها بيمارياين گروه از بيماري. باشند

- فرم نوزادي مياستني. شوندها حفظ هاي وتري در آنهستند كه شايد بازتاب

هاي مادري گراو كه در آن مادر مبتلا به نوع اتوايمون بيماري است و پادتن
هاي اخير كمتر ديده شده شوند طي سالبه شكل غير فعال به نوزاد منتقل مي

ها شود دسته ديگري از اين بيماريچه اينك خيلي بيشتر ديده ميآن. است
-شناخته مي(CMSs) مياستني گراو مادرزادي  هايهستند كه بنام نشانگان

هاست كه در آنان نقايص اي از ناخوشيدسته CMSsمقصود از . شوند
ژنتيك در انتقال نوروترانسميتري منجر به كاهش ميزان انتقال پيام از عصب به 

  14.شودماهيچه مي
تظاهر باليني اين امر به شكل خستگي زودرس و ضعف به درجات  

اين كودكان ممكن است شديدا . به شدت اختلال در انتقال استمختلف بسته 
اي حساس باشند و شايد به ماهيچه-كننده عصبيبه عوامل مسدود

تشخيص باليني . استراز پاسخ درماني بدهندكولينهاي استيلآنتاگونيست
اي از خستگي با ورزش استوار گراو مادرزادي بر تاريخچهنشانگان مياستني

اي را به تحريك تكراري در ي از موارد، پاسخ كاهش يابندهبسيار. است
EMG دهند و كيناز كولين نشان ميهاي عليه گيرنده استيلباديو آنتي

- تاكنون جهش. شودنيز در خونشان يافت نمي (MuSK)اختصاصي ماهيچه 

هاي يوني، گيرنده استيل كولين يا هاي مرتبط با كانالهاي متعددي در ژن
تنها  3جدول  15.اندكولين شناخته شدهرهاي مسئول چرخه استيلساز و كا

- ها تستدهد كه براي آنرا نشان مي CMSsبرخي از انواع بهتر شناخته شده 

درصد از افراد دچار  50در بررسي حدود . هاي اختصاصي ژني وجود دارد
CMSs شودهاي شناخته شده رديابي  مييكي از جهش.  
  ماهيچه . ت

هاي ساختمان يا عملكرد ماهيچه يكي از علل مهم شلي در زمينه ناهنجاري
از حيث فراواني در رتبه دوم  SMAاشكالات واحد حركتي است و پس از 

- اگر چه كودكان مبتلا به ديستروفينوپاتي معمولا ديرتر علامت. گيردقرار مي

از علاوه، به. شوند، ولي برخي طي همان سال اول عمر نيز شل هستنددار مي
جا كه اين بيماران غالبا دچار تاخير تكاملي نيز هستند، ممكن است حتي آن

  .كه ضعفشان آشكار گردد مورد بررسي قرار گيرندقبل از آن
هاي مادرزادي بيش از ديستروفي نوع دوشن احتمال دارد كه علت ميوپاتي

هاي اي از بيماريهاي مادرزادي دستهميوپاتي. شلي در سال اول عمر باشند
كه از ابتداي تولد و با درجات مختلفي از شدت اند كه با آناوليه ماهيچه

ها در اين بيماري. اي در مسير زمان دارندوجود دارند، نوعا سير بسيار آهسته
اي در عملكرد ماهيچه، عمدتا با منشاء يك ناهنجاري در ساختمان يا نقيصه

ها براساس مورفولوژي الياف يبندي اين بيمارقبلا تقسيم. ژنتيك وجود دارد
به اين ترتيب، ما . ي گرفته شده بودشناسي نمونهاي در مطالعه بافتماهيچه

- طي سال. انواع مختلف مانند سنترال كُر، نمالين راد، يا سنترونوكلئار داشتيم

-اند و تقسيمشده  هاي اخير، مبناي ژنتيك بسياري از اين اختلالات شناخته

در آينده متحول خواهد شد ولي بعضي اصطلاحات در جهت بندي اينان نيز 
برخي از  4در جدول . اندكمك به وضوح و روشني بحث حفظ شده

هاي مادرزادي همراه با نقص ژني مربوطه و نيز اطلاعات باليني آورده ميوپاتي
يك بيماري متابوليك كه به آساني ممكن است در سال اول عمر  .شده است

كه است، اما چنان "پمپه"درزادي اشتباه گرفته شود بيماري با يك ميوپاتي ما
نقص (در پمپه  EMG هاي نشان داده شده است، يافته 3در دياگرام شكل 
كاملا برجسته و متمايز است و پزشك بايد بتواند با كمك ) آنزيم اسيد مالتاز

زرگ چنين داراي قلب ببيماران پمپه هم. آن موفق به افتراق اين بيماري شود
. اي هستنددليل گليكوژن ذخيره شده در الياف ماهيچههاي سفت بهو ماهيچه
  . كنندها نيز گاهي در رسيدن به تشخيص در اين بيماران كمك مياين يافته

  

  CMSانواع : 3جدول
 

 نقص ژني مشخصات باليني CMSانواع 

 كمبود گيرنده استيل كولين

  شروع زودرس
شدت متفاوت   افتادگي 

 فلج خارج چشميپلك، 

هاي درگيري بولبر، اندام
 فوقاني و تحتاني

هاي مربوط به سنتز ژن
هاي گوناگون بخش

 كولينگيرنده استيل
CHRNE, 
CHRNA1, 
CHRND, 

CHRNB1, SCN4A  
 

 هاي كانال آهستهسندرم

ضعف شديد و انتخابي در 
گردن، مچ دست، 
 بازكننده انگشتان
  شروع و شدت متغير

شايع و مشكلات تهويه اي 
 شايد پيشرونده

 

 هاي كانال سريعسندرم

  شروع و شدت متغير
احتمال پاسخ به مهار 

كولين هاي استيلكننده
 استراز

 

كمبود راپسين در صفحه محركه 
 انتهايي

شروع زودرس با شلي، 
نارسايي تنفسي، آپنه و 
آرتروگريپوز، درگيري 

 خفيف يا شديد

RAPSN 

CMS  همراه باآپنه
 (CMSEA)اپيزوديك

  نارسايي تنفسي زودرس
آپنه اپيزوديك، بهتر شدن 

 با بزرگتر شدن،

احتمال پاسخ به 
-هاي استيلمهاركننده

 كولين استراز

CHAT 

كولين استراز در كمبود استيل
 صفحه محركه انتهايي

شديد، افتالموپارزي، 
ضعف شديد در ماهيچه 

هاي اي، پاسخهاي تنه
 آهسته در مردمك چشم

COLQ ناشي از  ، انواع
در  missenseجهش 
 شايد خفيفتر Cانتهاي 

  

 COLQكنند، قسمتهاي گوناگون گيرنده استيل كولين را كد مي CHRNژنهاي مختلف 
ژن كولين استيل  CHATكد كننده انتهاي زيرقسمت كلاژني استيل كولين استراز است، 

انال سديمي را ژني است كه ك SCN4Aكد كننده راپسين است،   RAPSNترانسفراز است، 
  كنددر ماهيچه اسكلتي كد مي
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  هاي مادرزاديبرخي ميوپاتي: 4جدول 

  
هاي ديستروفي"ها عبارت است ازدر بين ميوپاتي يك زيرگروه مهم

ها هستند كه اغلب اي از بيمارياينان دسته. (CMDs) "اي مادرزاديماهيچه
هايشان آشكار است، معمولا از شدت زيادي برخوردارند، از زمان تولد نشانه

اي، اشكال تنفسي و كنتراكچر همراهند با ضعف، از دست رفتن توده ماهيچه
در . كنندها را هم درگير ميرجات متفاوتي مغز، چشم و ساير بافتو به د
ها نماي ماهيچه ديستروفيك همراه با نكروز و برداري همه اين بيمارينمونه

اي و يا جانشيني ماهيچه توسط بافت همبند و فيبروز و بازسازي الياف  ماهيچه
ي بسياري از هاي اخير در ژنتيك مولكولپيشرفت. شودنسج چربي ديده مي

هاي ميولوژي را تحت تاثير قرار داده است ولي اين تاثير شايد در هيچ حوزه
طور ¬به. نبوده است CMDsاي به اندازه افزايش درك و شناخت ما از زمينه
آنان كه با درگيري مغز : شوندبه دو دسته بزرگ تقسيم مي CMDsكلي 

درگيري مغز همراهند  وآنان كه با) هاي غيرسندرميكCMD(همراه نيستند 
)CMDترين عضو گروه برجسته). هاي سندرميكCMDs  بدون درگيري

اي مادرزادي هاي ماهيچهمغز يا همان دسته غيرسندرميك ديستروفي
همراه با  CMDهمراه با كمبود مروزين، كه نام ديگر آن  CMDعبارتست از 

 CMDsنواع ديگر تنهايي از تمام ااين اختلال به. است 2-كمبود لامينين آ
از نظر باليني،  16.تر استغيرسندرميك كه روي هم گذاشته شوند شايع

همراه با كمبود مروزين با بقيه انواع  CMDاي كه ميان ترين خصيصهمشخص
 MRIدر  "لوكوديستروفي"هايي به نفع نهد، وجود يافتهاين دسته تمايز مي

هاي وتري است كه بازتابمغزدر يك شيرخوار مبتلا به ضعف و شلي و فاقد 
تقريبا . شناختي وضعيت مناسبي دارد -در عين حال در برآورد تكامل رواني

تمامي انواع دسته غيرسندرميك ضريب هوشي و وضعيت شناختي مناسب 
دارند، برخلاف دسته سندرميك كه به جهت درگيري مغزي طبيعتا دچار 

ته سندرميك بيماري ترين نوع در دسمعروف.  مشكلات شناختي نيز هستند
فوكوياما است كه بيماران علاوه بر ضعف عمومي و شديد دچار كنتراكچر 

شوند و در بسياري از موارد ليسنسفالي نوع قلوه سنگي مي هم
(Cobblestone lissencephaly) هاي ترين بيماريشناخته شده 17.نيز دارند

 Muscle Eye Brain)مغز -چشم-ديگر در اين گروه، بيماري ماهيچه

disease) علاوه بر ضعف عمومي و . واربرگ هستند-و سندرم واكر
اشكالات ساختماني مغز، در اولي كاتاراكت و هيدروسفالي جزء علائم 

باشند و در دومي نيز محدود بودن كنتراكچرها به آرنج، مشخصه مي
هاي واكر، پل مغزي صاف و مرگ زودرس از نشانه-مالفورماسيون دندي

   18.ندابيماري
كننده است در اگر چه ارزيابي شيرخوار شل گاهي بسيار پيچيده و گيج

در بخش (صورتي كه پزشك موفق شود محل ضايعه را مشخص نمايد 
ترين قسمت فرآيند در واقع سخت) سوپراسگمنتال يا در بخش واحد حركتي

در حال حاضر علل مركزي يا همان . تشخيصي را به انجام رسانده است
گمنتال شلي خيلي كمتر از علل مربوط به واحد حركتي شناخته و سوپراس

اي از علل در آينده ما قادر خواهيم بود تعداد فزاينده. اندمرزبندي شده
ها يا شايد اختصاصي شلي مركزي را شناسايي نماييم ولي احتمالا ما تا مدت

 هاي ناشي از واحدهم هرگز نتوانيم علل مركزي شلي را به خوبي شلي
به اين ترتيب شايد تشخيص شلي مركزي . حركتي مرزبندي و شناسايي نماييم

اما به . در بعضي موارد از دقت زيادي در تعيين اتيولوژي برخوردار نباشد
هرحال چون براي بعضي از اين بيماران دچار شلي مركزي اين شانس وجود 

نند، پزشك دارد كه به تدريج تاخيرشان نسبت به كودكان طبيعي را جبران ك
آگهي ها كه به معلوم كردن تشخيص و پيشبايد با خصايصي از اين بيماري

 . رسانند آشنا باشدمدد مي

رود اين مقاله به خواننده كمك كند تا در برخورد با شيرخوار شل اميد مي
  .از دانش و اعتماد به نفس بيشتري برخوردار باشد
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داراي يك امتياز بازآموزي و  12/4/1389آ مورخ /135933/6داراي مجوز از اداره كل آموزش مداوم جامعه پزشكي به شماره  "ارزيابي شيرخوار شل"بحث م

(CME) جهت پزشكان عمومي، متخصصين داخلي، كودكان، بيماريهاي داخلي مغز و اعصاب، جراحي مغز و اعصاب مي باشد .  
مات بهداشتي درماني بلوار خليج فارس، مجتمع پرديس دانشگاه علوم پزشكي و خد  زاهدان، در صورت تمايل به سوالات پاسخ داده و پاسخنامه را به آدرس پستي

  .ارسال نماييد  email:cme_z@yahoo.comيا آموزش مداوم، دفتر آموزشيمعاونت  زاهدان، 
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  شوند؟كدام يك از موارد ذيل جزو علل سوپرا سگمنتال شلي محسوب مي -1
  ميوپاتي سنترونوكلئار -ب        هاديستروفينوپاتي -الف
  هاي مادرزادي مياستنيسندرم -د        هولوپرازنسفالي -ج
  

 : ماندهاي وتري عمقي غالبا در حد طبيعي باقي ميدر كدام يك از موارد ذيل بازتاب -2

  توث -ماري -شاركو -ب        هافمن-وردنيگ -الف
  ميوپاتي نمالين راد -د        مياستني گراو -ج
  

  اي است ؟دهنده كاهش تون ماهيچهنشان (shoulder suspension)هاي زير در حين انجام تست تعليق از شانه كدام يك از يافته -3
  هاي فرد معاينه كنندهوردن شيرخوار از ميان دستسر خ -ب  بي قراري و ناراحتي شديد شيرخوار در حين انجام تست -الف
  فلكشن و تا شدن مشخص پشت شيرخوار به جلو -د  به جلو يا عقب افُتادن سر شيرخوار به محض شروع تست -ج
  

  :  هاي ذيل جزء علل شايع شلي قابل ملاحظه در نوزادي و اوائل شيرخواري هستند بجزهمه بيماري -4
  حتقاني قلبنارسايي ا -ب          سپسيس -الف
  تالاسمي ماژور -د        هيپرآمونيمي -ج
  

  شود؟  ديده مي) خيم مادرزاديشلي خوش( كدام يك از موارد ذيل در بيماري اُپنهايم  -5
  تاخير در تكامل حركتي -ب      تاخيرميلينيشن ماده سفي در مغز -الف
  سيون بخش خاري استخوان تمپورالمالفورما -د  علاوه دو انحراف معياراندازه مخچه بزرگتر از ميانگين به -ج
  

  :كند بجزهاي زير كمك زيادي ميبه تشخيص همه بيماري EMG-NCVانجام  -6
  بيماري ماهيچه، چشم، مغز -ب        ويلي -سندرم پرادر -الف
  (SMA)اي نخاعي آتروفي ماهيچه -د        گراومياستني -ج
 

مغز تاخير در ميلينيشن MRI ساختمان ظاهري مغز طبيعي است و تكامل شناختي مطلوبي دارد ولي در هاي وتري كه در وي شيرخواري است با ضعف، شلي، كاهش بازتاب -7
 تر است؟ كدام محتمل. ها افزايش داردهاي عضلاني در وي در حد ديستروفينوپاتيدهد كه آنزيمهاي بيشتر نشان ميبررسي. شودديده مي

  رگوارب - بيماري واكر -ب        بيماري فوكوياما -الف
  كمبود مروزين -د        كمبود آنزيم اسيد مالتاز -ج
  

  :شامل همه موارد ذيل است بجز (motor unit)واحد حركتي  -8
  شاخ فدامي نخاع -ب          مغز -الف
  ماهيچه -پيوستگاه عصب -د        عصب محيطي -ج
  

  شود؟هاي مادرزادي ديده ميكدام يك در مورد بيماري سنترال كور از دسته ميوپاتي -9
  ايتحليل ماهيچه -ب        يپرترمي بدخيم ه -الف
  هاي چشميضعف ماهيچه -د        درد و كرامپ -ج
  

وقوع . است) شلي موقعيتي(ردن در كنترل تنه و گشديدناتواني دچار فعلا  وشده است  فالوپاتي هايپوكسيك ايسكميكسنآ است كه در بدو تولد دچار ايماهه 5/3 شيرخوار -10
  هاي بعدي انتظار داريد؟اهكداميك از موارد ذيل را در م

  )افزايش تون فازيك(سفت شدن تدريجي انتهاها  -ب    هاي وتري عمقيكاهش شديد در بازتاب -الف
  افزايش بيش از حد دور سر و هيدروسفالي -د      ايبهبود تدريجي تون و قدرت ماهيچه -ج
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