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   تلابمگزارش يك خانواده و زادي ترومبوسيتوپني مادر
  ، دانشيار گروه كودكان دانشگاه علوم پزشكي تهرانفوق تخصص نوزادان ؛دكتر فاطمه خاتمي

  كودكان، استاديار گروه كودكان دانشگاه علوم پزشكي تهرانفوق تخصص خون  ؛دكتر اصغر راميار

  ن كودكان، استاديار گروه كودكان دانشگاه علوم پزشكي تهرانفوق تخصص خو ؛دكتر مينا ايزديار

   دانشگاه علوم پزشكي تهران دستيار كودكان ؛*دكتر پدرام عطائي

   خلاصه
ولي . ترومبوسيتوپني شايعترين اختلال خونريزي دهنده دوره نوزادي است :زمينه
ين مقاله به معرفي يك مورد كه در ا.  يك اختلال خونريزي دهنده نادر استترومبوسيتوپنيماكرو

  . شودآن پرداخته مي
و ) دستگاه گوارش بيني و (هابيمار مورد مطالعه در دوره نوزادي با خونريزي از مخاط :معرفي بيمار

حد نرمال بود اما ترومبوسيتوپني شديد   تعداد پلاكت مادر در.ترومبوسيتوپني شديد مراجعه نمود
ترومبوسيتوپني پورپوريك تشخيص  ود داشت كه همگي باهاي بيمار وجدر پدر، عمو و عمه

ها انجام شده بود براساس عمه سپس اسپلنكتومي براي پدر و ابتدا درمان داروئي و ايديوپاتيك
- خانواده وي ترومبوسيتوپني مادرزادي از نوع ماكرو هاي بدست آمده براي بيمار ويافته

   .ترمبوسيتوپني اتوزومال غالب مطرح شد
زادي از موارد اكتسابي از اين نظر اهميت دارد كه از افتراق ترومبو سيتوپني مادر :گيرينتيجه

 خطرناك براي آنها اجتناب شود گروهي از بيماران مبتلا به  گاهيهاي غير ضروري وانجام درمان
ه اقدام ترومبوسيتوپني مادرزادي با انجام پيوند مغز استخوان بهبود مي يابند اما اكثر آنها نياز ب

  .خاصي ندارند
  

، پلاكتITP ،زادي، ترومبوسيتوپني مادرسيتوپنيترومبوماكروخونريزي،  : كليديواژه هاي

  مقدمه
) Congenital Thrombocytopenia(  مادرزاديترومبوسيتوپني

نامشخص در نظر گرفته  در ابتدا به عنوان يك وضعيت نادر و
ش پلاكت به عنوان گيري شمارشد اما امروزه به دليل اندازهمي

  تشخيص داده  به طور مكررجزئي از آزمايشات روتين خون 
طيف باليني ترومبوسيتوپني مادرزادي بسيار وسيع  .شودمي

است از وضعيت خونريزي شديد كه در چند هفته نخست زندگي 
هاي خفيف كه ممكن است در شود تا حالتتشخيص داده مي

  .]1[بزرگسالي به صورت اتفاقي پيدا شود

وجود موارد گزارش شده از ترومبوسيتوپني مادر زادي در  با      
دنيا، گزارشي از اين اختلال كه به بررسي يك خانواده در ايران 

 ]2[شهمكاران  وGermeshausen. اختصاص يابد، وجود ندارد

  بيمار مبتلا به 23هاي ترومبوپويتين در به بررسي جهش گيرنده
در .  پرداختندزادي آمگاكاريوسيتيكترومبوسيتوپني مادر

انجام شده  ]3[ شهمكاران  وDrachmanاي كه توسط مطالعه
 30خانواده بزرگي را در شش نسل مورد بررسي قرار دادند كه 

 )غالببا توارث اتوزومال (از اين خانواده ترومبوسيتوپني  نفر
 برروي كروموزوم(مذكور داشتند و جايگاه ژني مرتبط با اختلال 

لازم است بين ترومبوسيتوپني . گرفتمورد بررسي قرار ) 10
 Congenital or Inherited) اوليه(مادرزادي يا ارثي 

(primary) ثانويه( و اكتسابي (Acquired (secondary) 
 افتراق (ITP) ترومبوسيتوپني پورپوريك ايديوپاتيك ويژههب

 خطرناك هاي بالقوهغير ضروري و درمان از اقدامات گذاشت تا
-هاي ترومبونهايت تشخيص نوع سندرم در. ]1[خودداري شود

  .سيتوپني مادرزادي براساس بررسي ژنتيكي امكان پذير است

 مجله بيماريهاي كودكان ايران
  1385 ستانتاب، 2 شماره ،16 دوره

  :مسئول مقاله، آدرس*
تهران، خيابان دكتر قريب، مركز طبي 

 كودكان
E-mail:  
pederamataeee@yahoo.com 

  5/2/85:  دريافت
  5/3/85:  پذيرش

  مقاله گزارش مورد
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           خاتمي و همكاران، دكتر ترومبوسيتوپني مادرزادي

  گزارش بيمار
 فرزند سوم خانواده از والدين غيرنوزاد دختري است كه بيمار 

حاصل سزارين انتخابي با دنيا آمده و ترم به وي.  بودمنسوب
 50 گرم، قد 2750 وزن موقع تولد . بودتولدمناسب بدو  آپگار

  دارو و مصرفهسابقمادر  . بود سانتيمتر37دور سر  سانتي متر و
سوم  بيمار در روز. نداشته استبيماري در طول دوره حاملگي 

به دنبال آن دفع خون  بعد از تولد دچار ديسترس تنفسي گذرا و
 خوني داشته  در زمان مراجعه به اورژانس استفراغ.از بيني شد

       بيمار تب،.  بستري شدبخش مراقبت ويژه نوزادانكه در 
حالي، مشكلات مربوط به شير خوردن، تظاهرات پوستي بي

با مراجعه به پرونده . ، ارگانومگالي و ملنا نداشت)پورپورا پتشي و(
مدارك موجود در خانواده مشخص شد كه پدر،  بيمارستاني و

اند كه در دوره مبوسيتوپني داشتهعمو و دو عمه بيمار ترو
صورت منوراژي ها بهدر عمه صورت اپيستاكسي مكرر وكودكي به

خونريزي معده ظاهر شده است كه ابتدا درمان  و) در زمان بلوغ(
و ،  انجام شدهترومبوسيتوپني پورپوريك ايديوپاتيكداروئي براي 

اند اما ها تحت اسپلنكتومي قرار گرفتهعمه در نهايت پدر و
 مورد مشابهي در دو .داردترومبوسيتوپني آنها همچنان ادامه 

ساير افراد  و)  ساله14پسر   ساله و19دختر(خانواده  فرزند ديگر
هاي مكرر، اگزما، آنومالي قلبي  سابقه عفونت.خانواده وجود ندارد

معاينه باليني  در .وجود نداشتها و اسكلتي در پدر، عمو و عمه
  .يافته خاصي وجود نداشت م شده از بيمار،اوليه انجا

و  ، پلاكتهاي آزمايشگاهي فرمول شمارش خوندر بررسي      
نوزاد، مادر و پدر بيمار انجام شد كه نتايج در جدول گروه خوني 

  .  نشان داده شده است1

مقايسه فرمول شمارش خون، پلاكت و گروه خوني  -1جدول
  نوزاد، مادر و پدر

  درپ  مادر  نوزاد  
  15200  9900  5100  گلبول سفيد
  7/13  11  4/13  هموگلوبين
  %7/43  35  %2/47  هماتوكريت

  4000  225000  4000  پلاكت
  AB A  B  گروه خوني

Rh  + + + 
بادي ضد آنتي

 پلاكتي

  -  خفيف+   +

 و) PTT(زمان ترومبوپلاستين نسبي  ،)PT(زمان پروترومبين 
تر از حد طولاني) BT( زمان سيلان ،طبيعي) CT(زمان انعقاد 

 اوره وقند خون، سديم، پتاسيم،  گازهاي خون شرياني، ،طبيعي
ادرار و مدفوع  كشت خون، .ند بودطبيعيكراتينين و كلسيم 

  وخون مخفي در مدفوع مثبت ، آناليز ادرار طبيعي،منفي
عمو  پدر، در لام خون محيطي نوزاد، . بودكومبس مستقيم منفي

درحد گلبول (با اندازه بزرگ  ميزان كم وها پلاكت به عمه و

  
  باشد قابل مشاهده ميGiant پلاكت 2 لام خون محيطي بيمار كه -1تصوير 
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217Iran J Pediatr, Vol 16, No 2, Jun 2006 
Congenital thrombocytopenia, Khatami F, et al 

جسم ها در نوتروفيلولي ) ماكروترومبوسيتوپني(ديده شد ) قرمز
مغز استخوان نوزاد بررسي  در .)1تصوير ( ديده نشداينكلوژن 

ها ، تعداد مگاكاريوسيتبوده طبيعييلوئيد هاي اريتروئيد و مرده
مغز  .در حد طبيعي و  پلاكت در مغز استخوان ديده نشد

سونوگرافي  .ها يافته غير طبيعي نداشتعمو و عمه استخوان پدر،
ها در ساير بررسي. بود طبيعيطحال  ، كبد وها، مغزكليه

Auditory Brain stem Responseمعاينه چشم ، طبيعي 
 گرافي سينه از نظر وضعيت ريه،راديو  ويمنفاز نظر كاتاراكت 

   .اندازه  قلب وتيموس طبيعي بود
ــه      در       ــدام ب ــشخيص اق ــد ت ــل از تايي ــستري قب ــداي ب ابت

 6شد كه بعد از )  مثبت ABياز گروه خون( ترانسفوزيون پلاكت
 رسيد  160000، تعداد پلاكت به     ساعت از تزريق پلاكت به بيمار     

 بـا   . كاسـته شـد    5000ت بـه حـدود      هشت روز بعد تعداد پلاك     و
ايمونوگلوبـولين  بـادي ضـد پلاكتـي    توجه به مثبـت بـودن آنتـي      

 Agglutination Test امكان انجام. به بيمار تزريق شدوريدي
(Ristocetin Induced Platelet Agglutination)  بـراي 

ساير افراد درگير خانواده بـه علـت تعـداد پـايين پلاكـت               بيمار و 
هـاي  آزمايشگاه ترومبوپويتين در   مقدار گيريندازه ا .وجود نداشت 
ويل براند  مقدور نبود براي بررسي كمبود فاكتور فون      داخل كشور   

تعـداد  .  انفوزيـون گرديـد    پلاسماي تـازه  و كمبود ترومبوپويتين،    
تغييـر    پلاسـماي تـازه     و ايمونوگلوبولين وريـدي  پلاكت با تزريق    
  .چنداني ننمود
 5000پلاكت  حال عمومي خوب و  روز با10بيمار بعد از 
روزگي به علت 15روز بعد از ترخيص در  دو. مرخص شد

بستري شد كه  4000 پلاكت   و2/7هموگلوبين ركتوراژي با 
براي وي )  مثبتABاز گروه خوني  (Packed Cell پلاكت و

   و5/9 هموگلوبين  روزگي به علت ركتوراژي با26تزريق شد در 
 . پلاكت دريافت نمود وسوم بستري شدبراي بار  10000پلاكت 
. از نظرديورتيكول مكل منفي بود 99تكنسيوم با اسكن بررسي 

به صورت سرپايي پيگيري ) شش ماهگي(بيمار درحال حاضر 
تكامل وي  رشد وو  باشدمي 6000شود و آخرين پلاكت وي مي

 با توجه به نحوه انتقال بيماري براي نوزاد .استطبيعي درحد 
  ).1نمودار (امه تهيه شد شچره ن

  بحث 
 تعداد . در ميكروليتر است هزار400 تا 150تعداد طبيعي پلاكت 

 در ميكروليتر به عنوان ترومبوسيتوپني در نظر 150000كمتر از 
 ترومبوسيتوپني بايد چنين بيمار  در برخورد با.]1[شودگرفته مي

به علت تجمع  ()Pseudothrombocytopenia(كاذب 
  در . ]2، 1[را از ترومبوسيتوپني واقعي افتراق داد)  پلاكتيوكلامپ

هر سني ترومبوسيتوپني تازه تشخيص داده شده بايد به عنوان 
يك اختلال ارثي  نظرگرفته شود تايك اختلال اكتسابي در 

بسته به سن ظهور ترومبوسيتوپني  .]4و1[)وموتاسيون ژني(
رمبوسيتوپني در بروز ت. اكتسابي، علل شايع آن متغير است

 موارد در خون بند ناف %1/0 تقريبا  .نوزادان معمولي كم است
  است و بيشتر نوزادان تنها كاهش 50000تعداد پلاكت كمتر از 

طور به دارند و 100000 تا 50000متوسط پلاكت را در حد 
در . ]5[شودخود رفع ميه اين مسئله به صورت خودبمعمول

نوزادان بستري در بخش مراقبت ويژه مقابل ترومبوسيتوپني در 
نوزاد بستري % 22در يك بررسي ترومبوسيتوپني در . شايع است
 موارد% 80حدود مراقبت ويژه ديده شد كه اتيولوژي در بخش 

نگر بروزدر يك مطالعه گذشته. ]6[مصرف پلاكت بود

   ارزيابي ترومبوسيتوپني نوظهور -2جدول 

  رزاديماد ITP  مرور تاريخچه خونريزي
  درتمام طول زندگي  اخيرا پتشي ظاهر شده است؟ /كبودي/ چه زماني خونريزي 

  تغييري زخ نداده است  ارزيابي تغييرات آيا تغييري در وضعيت سلامت عمومي رخ داده است؟ چه تغييري؟
آيا خونريزي شديد به دنبال ضربه خفيف، در خلال منس، جراحي و 

 زايمان رخ داده است؟
 بله خير

 بله خير آيا فردي در خانواده با خونريزي شديد و ترومبوسيتوپني وجود دارد؟
 خير بله آيا تعداد پلاكت ها قبلا طبيعي بوده است؟ چه زماني؟

ايمونوگلوبولين با استروئيدها، (پاسخ به درمان چگونه بوده است
  ؟)، روگام و اسپلنكتوميوريدي

تقريبا ( افزايش پلاكت
 )موارد% 80

  اثر كم/متغير

نيمه عمر / پاسخ ضعيف چگونه بوده است؟) اگر لازم شده(پاسخ به تزريق پلاكت 
 كوتاه پلاكت

نيمه عمر / افزايش خوب
 طبيعي پلاكت
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  نوزاد مبتلا به ترومبوسيتوپنيشجره نامه 

 .]7[گزارش شده است% 5ترومبوسيتوپني در دوره نوزادي تقريبا 
سركوب مغز استخوان به  اداننوزدر علل شايع ترومبوسيتوپني 

انتقال پاسيو ، و ترومبوسيتوپني آلوايميون نوزادي، دنبال عفونت
  .باشند مي به جنينITPها از مادر مبتلا به آنتي بادي

هاي دو ويژگي مهم باليني براي تشخيص سندرم      
از (سن ظهور پايين ) يا مادرزادي(ث رسيده ترومبوسيتوپني به ار

  است)Symptoms(مدت طولاني علائم  ازمان و و )بدو تولد
از ) ITP( افتراق ترومبو سيتوپني اكتسابي 2جدول .]3و1[

  . دهدرا نشان ميمادرزادي 
ها چندين روش براي علت هتروژنيسيتي اين سندرمبه      

يك روش افتراق براساس اندازه . وجود داردآن تقسيم بندي 
ترومبوسيتوپني براساس نشخيص افتراقي . باشدها ميپلاكت
تقسيم بندي  .]1[ نشان داده شده است3 پلاكت در جدول اندازه

. ]1[ )4جدول (ديگر براساس الگوي توارث ترومبوسيتوپني است 
 با توجه به مطالب فوق براي بيمار مورد بحث ترومبوسيتوپني

  براي تعيين نوعه كنامهشجره براي وي مادرزادي مطرح گرديد و
توارث نحوه  ما در بيمار. )1نمودار (تهيه شدرود ار ميتوارث به ك

  .]3و1[  بود) نفوذ متغير با(اتوزمال غالب 

ها در تعيين اندازه پلاكت بر اساس مشاهده مستقيم پلاكت      
 (MPV) متوسط حجم پلاكتي يا تعيينو محيطي لام خون 

در شمارش پايين ولي  .شودسل كانتر محاسبه ميتوسط دستگاه 
متوسط حجم  گيرياندازهها ممكن است دستگاه قادر به پلاكت
خون محيطي  براساس لام كه مشابه بيمار ما . نباشدپلاكتي

ماكروترومبوسيتوپني ( بود طبيعي ها بزرگتر از حداندازه پلاكت
 .]1[)يا پلاكت بزرگ

  در  كه هاي نوتروفيلي هاي پلاكتي و اينكلوژن   سي گرانول ربر      
  كـه )Gray Platelet Syndrome(سندرم پلاكت خاكستري 

    گرانـول  آيديك ماكروترومبوسيتوپني اتوزومال غالب به شمار مي      
آدنوزين دي فسفات    ويل براند و  كه محتوي فاكتور فون   ( هاي آلفا 

ها در رنـگ    پلاكت بسيار محدود هستند و    وجود نداشته يا  ) است
گيرنـد امـا در     ه خـود مـي    آميزي رايت وگيمسا رنگ خاكستري ب     

Paris-Trousseau Thrombocytopenia) مــاكروترومبو-
 هاي ژانت آلفا   ها محتوي گرانول  پلاكت) سيتوپني اتوزومال غالب  

بوده كه بارنگ آميـزي گيمـسا قرمـز بـه        )  ميكرومتر 2 تا   1قطر  (
  .ها در بيمار ما منفي بودبررسياين . رسندنظر مي

  ومبوسيتوپني به ارث رسيده بر اساس اندازه پلاكت تقسيم بندي تر-3جدول 
Large / giant platelets, MPV greater 

than 11 fL 
Normal platelets, MPV 7-11fL Small platelets, MPV 

less than 7 fL 
May- Hegglin anomaly 
Fechtner syndrome 
Epstein syndrome 
Sebastian syndrome 
Mediterranean thrombocytopenia 
Bernard-Soulier syndrome 
Velocardiofacial/ DiGeorge Syn 
GATA1 mutation 
Gray Platelet syndrome 
Paris-Trousseau 
thrombocytopenia/Jacobsen Syn 

Familial platelet disorder/acute 
myeloid leukemia 
Chromosome 10/THC2 
Congenital amegakaryocytic 
thrombocytopenia 
Thrombocytopenia with absent 
radii 

Wiskott-Aldrich 
syndrome 
X-linked 
thrombocytopenia 
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  زادي بر اساس الگوي توارث تقسيم بندي ترومبوسيتوپني مادر-4جدول 
X-linked Autosomal recessive Autosomal dominant 

Wiskott-Aldrich 
syndrome 
X-linked 
thrombocytopenia 
GATA1 mutation 

Congenital amegakaryocytic 
thrombocytopenia(CAMT) 
Thrombocytopenia with 
absent radii (TAR) 
Bernard-Soulier syndrome 
 

May- Hegglin anomaly 
Fechtner syndrome 
Epstein syndrome 
Sebastian syndrome 
Mediterranean thrombocytopenia 
Bernard-Soulier carrier 
Velocardiofacial / DiGeorge syndrome 
Familial platelet disorder/acute myeloid 
leukemia 
Chromosome 10 / THC2 
Gray Platelet syndrome 
Paris-Trousseau 
thrombocytopenia/Jacobsen syndrome 
Thrombocytopenia and radial synostosus 

 

 
و   May-Hegglin آنومـالي  در فيليكهاي نوترواينكلوژن      

شود  ديده مي  MYH9 هاي مرتبط با جهش ژن    برخي از سندرم  
 بـا رنـگ      و  بوده ها در سيتوپلاسم نوتروفيل   كدورتكه به صورت    

رسـد ايـن يافتـه شـبيه         آبـي بـه نظـر مـي        آميزي رايت وگيمسا  
شـود   كلاسيك بوده كه در خلال التهاب ديده مي Döhleاجسام

 وجود دارد ونيز صورت مزمن به Döhle هاي شبيه  اينكلوژناما
اجـسام  اغلـب بزرگتـر از       التهـاب، و   نه فقط در هنگـام عفونـت و       

هـاي مـرتبط بـا       افتـراق سـندرم    5 جدول   . است Döhleتيپيك  
   رسـد در مـوارد     نظر مـي  هب. دهدرا نشان مي   MYH9جهش ژن   

شـود  مين هاي نوتروفيلي ديده  ماكروترومبوسيتوپني كه اينكلوژن  
هـاي  بايد از روش آنـاليز ايمونوفلورسـانس بـراي افتـراق سـندرم            

 در .]8، 1[ از ساير موارد اسـتفاده نمـود       MYH9مرتبط با جهش    
هاي نـوتروفيلي ديـده نـشد        از آنجا كه اينكلوژن    بيمار مورد بحث  

  .شود لازم است اين بررسي انجام
  در  )تـر  در ميكرولي  10000كمتر از   (ترومبوسيتوپني شديد         

، (CAMT)ترومبوســــيتوپني مــــادرزادي آمگاكاريوســــيتيك
و سـندرم   ) TARسـندرم    (ترومبوسيتوپني بـا فقـدان راديـوس      

بيمار معرفـي شـده بـا توجـه بـه           . شودويسكوت آلدريچ ديده مي   
هــاي مغــز يافتــه هــا،مورفولــوژي پلاكـت  نحـوه تــوارث بيمــاري، 

جـزء  انواده و سـير بيمـاري در خ ـ      علائم باليني همراه     استخوان و 
   .]1[گيردموارد فوق قرار نمي

 بيماران مبـتلا بـه ترومبوسـيتوپني        بررسي مغز استخوان  در        
هـا در مغـز     مگاكاريوسيت ،10اتوزومال غالب مرتبط با كروموزوم      

ــك و  ــتخوان كوچ ــت   اس ــه اس ــا هيپولوبول ــسته آنه ــا در. ه  ام
ر  مگاكاريوســيت دترومبوســيتوپني مــادرزادي آمگاكاريوســيتيك

 كـه در بيمـار مـا يافتـه خاصـي            ]2[شودمغز استخوان ديده نمي   
  .درمغز استخوان پيدا نشد

، نفريـت و كـاهش شـنوايي         از نظر كاتاراكت   بررسي بيماران       
 اهميت  MYH9 ژن   حسي عصبي در اختلالات مرتبط با جهش      

 نارسـائي پاراتيروئيـد و   هـاي قلبـي و   آبنورماليتي) 5جدول  (دارد  
  حضور عدم كوتاهي يا . شودجرج ديده مي  رم دي در سند  تيموس

 سندرم  نقص ايمني در    و اگزما و    سندرم تار  استخوان راديوس در  
بيمار مورد بحث هيچكـدام     . ]1[شود مشاهده مي  ويسكوت آلدريچ 

  . از علايم فوق را نداشت
ــين          ــوع ســندرم براســاس تعي ــشخيص قطعــي ن ــالاخره ت ب

 و اندازه   نامهنهايت بر اساس شجره   در   .]3[باشدموتاسيون ژني مي  
يكـي از سـه   اقـدامات انجـام شـده    ساير و پلاكت و الگوي توارث   

، MYH9هگلـين و اخـتلالات مـرتبط بـا          ناهنجاري مي سندرم  
مطـرح  بـراي   سندرم برنارد سـولير     و  اي  ترومبوسيتوپني مديترانه 

                           . است
 May-Hegglin anomalyله ر بسياري از موارد از جمد      

اي  درمـان شـناخته شـده      MYH9اختلالات مرتبط با جهش      و
وجود ندارد و تنها درصورت بروز خونريزي ممكن اسـت نيـاز بـه              

 اين واقعيت اهميت تشخيص ايـن اخـتلالات         .تزريق پلاكت باشد  
ــان  ــاب از درم ــروري  واجتن ــر ض ــاي غي ــتروئيد (ه ــاماس ، ، روگ

كـاربرد  . دهـد را نشان مـي ) لنكتومياسپايمونوگلوبولين وريدي و    
فيبرينوليتيـــك ماننـــد آمينوكاپروئيـــك اســـيد عوامـــل آنتـــي

بيمـاران   فعال شـده در  فاكتور هفت  و Tranexamic Acidيا
مبتلا به ترومبوسـيتوپني مـادرزادي سـبب قطـع خـونريزي بـه              

   مانند ( هااين سندرم از برخي در .]1[صورت موقت خواهد شد
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  MYH9 جهش ژن ختلالات مرتبط با ا-5جدول 

هاسندرم اينكلوژن ماكروترومبوسيتوپني 
كاهش شنوايي  نفريت كاتاراكت نوتروفيلي

 حسي عصبي
May- Hegglin 

anomaly + + - - - 
Sebastian 
syndrome + + - - - 

Fechtner syndrome + + + + + 
Epstein syndrome + - - + + 

Nonsyndromic 
hearing loss - - - - + 

  

ــدريچ ــسكوت آلـــ ــادرزادي  وويـــ ــيتوپني مـــ  ترومبوســـ
 شـمار قطعـي بـه    پيوند مغز استخوان درمان   ) آمگاكاريوسيتيك

واند سبب افـزايش    تتنها موردي كه اسپلنكتومي مي     .]1[آيدمي
اسـت امـا بايـد     سـندرم ويـسكوت آلـدريچ    ،  تعداد پلاكت شود  

  .  ]8[ در نظر گرفتافزايش خطر عفونت را با اين اقدام
  گيرينتيجه

زادي از موارد اكتسابي از اين نظر       افتراق ترومبو سيتوپني مادر   
 خطرناك براي آنها     گاهي هاي غير ضروري و   كه از انجام درمان   

ــاب شــود اهميــت دارد  ــه  .اجتن ــتلا ب ــاران مب  گروهــي از بيم
ترومبوسيتوپني مادرزادي با انجام پيوند مغز اسـتخوان بهبـود          

   بـه نظـر     .ابند اما اكثر آنها نياز بـه اقـدام خاصـي ندارنـد            مي ي 

رســد انجــام مطالعــات بيــشتر در زمينــه ترومبوســيتوپني مــي
اقـدامات غيـر    مادرزادي در ايران به جهت جلوگيري از انجـام          

ضروري براي اين بيمـاران و فـراهم نمـودن روشـهاي مطالعـه       
  .تر براي اين اختلالات ضروري باشدتكميلي

  زاريسپاسگ
دكتر نيما  ،  دكتر بابك قلعه باغي   ،  دكتر رضا شعبانيان   از آقايان 

دكتـر فاطمـه     و سـركار خـانم       مهندس بهنـام عطـايي    ،  پروانه
كه در تـشخيص بيمـاري و تـدوين مقالـه همكـاري             محجوب  

  ستاران بخش نـوزادان و    همچنين از پر  . گرددنمودند تشكر مي  
 همـاتولوژي   كـادر آزمايـشگاه   بخش مراقبـت ويـژه نـوزادان و         

  . گردد قدرداني ميبيمارستان مركز طبي كودكان
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Autosomal dominant hereditary macrothrombocytopenia 
in an Iranian family 

F Khatami; MD, Neotalogist, Associate professor of Pediatrics, Tehran University of Medical 
Sciences  
A Ramiar; MD, Pediatric Hematologist, Assistant professor of Pediatrics, Tehran University of 
Medical Sciences  
M Isadiar; MD, Pediatric Hematologist, Assistant professor of Pediatrics, Tehran University of 
Medical Sciences  
P Ataee*; MD, Pediatric Resident, Tehran University of Medical Sciences  

Abstract 
Objective: Thrombocytopenia is the most common hemostatic 
disease of the newborn. Inherited giant platelet syndromes are a 
heterogeneous group of rare bleeding disorders. In this paper we 
describe here a female neonate with autosomal dominant hereditary 
macrothrombocytopenia.  
Case report: A female neonate was referred to our center due to 
mucosal hemorrhage (nasal and gastrointestinal bleeding). Her 
mother’s platelet count was normal. However her father, paternal 
uncle and two paternal aunts also had severe thrombocytopenia and 
all of them underwent splenectomy for idiopathic thrombocytopenic 
purpura (ITP). Considering all clinical and laboratory findings, 
autosomal dominant hereditary macrothrombocytopenia was the 
best diagnosis.  
Conclusion:  It is important to differentiate between congenital and 
acquired thrombocytopenia to avoid unneeded and potentially 
harmful therapy. Treatment is not usually necessary, however some 
patients with hereditary thrombocytopenia may benefit from bone 
marrow transplantation. 
 

Key Words: Congenital thrombocytopenia, ITP, bleeding,  Platelet, 
Macrothrombocytopenia 
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