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١مجلهي دندانپزشكي دانشگاه علوم پزشكي شيراز  

 
 
 

 :( Pyknodysostosis) بررسي باليني و پرتونگاري در بيماري پيكنوديسوستوسيس
 گزارش موردي 

 
دكتر حميدرضا پاكشير ∗   

 
چكيده 

ــه ارث ميرسـد. بيمـار مبتـلا،  پيكنوديسوستوسيس يك بيماري كمياب استخواني است، كه بهصورت آتوزوم مغلوب ب
داراي قدي كوتاه، شكل سر براكي سفال، انگشتان دست كوتاه و كلفت همراه با بازبودن درزهاي كرانيوم و انباشــت اسـتخواني 
ــن بيمـاري، همـراه بـا بررسـي مقـالات ارايـه مـيگردد.  افزايش يافته، به صورت عمومي است. در اين گزارش موردي، از اي
ويژگيهاي جسماني و پرتونگاري بيمار، شامل زاويهي باز مانديبل، بزرگ بودن كاسهي سر، چهرهي كوچك، بيني بزرگ و كام 
پهن داراي شيار فرورفته خط مياني بوده، كه از ويژگيهاي آشكار اين بيماري به شمار ميآيد. با وجود داشتن نيمرخ محــدب، 
ــا  كه گوياي وجود يك رابطهي اسكلتي كلاس II است. بررسي سفالومتريك، بيانگر وجود ناهنجاري اكلوژن كلاس III همراه ب

اورجت معكوس و ديپبايت است. 
واژگان كليدي: پيكنوديسوستوسيس، كوتولگي، انباشت استخوان  

  

                                                           
∗ استاديار گروه ارتودنسي دانشكدهي دندانپزشكي دانشگاه علوم پزشكي و خدمات بهداشتي، درماني شيراز 

 

مقدمه  
پيكنوديسوستوسـيس يـك بيمـــاري كميــاب 
استخواني است، كه بهصورت آتوزوم مغلوب به ارث 
ــه نـام ديـگر آن سـندرم  ميرسد (١). اين بيماري، ك
مارتو-لامي (Marteaux-Lamy ) اســت، نمونـهاي از 
اختلالات استخواني است، كه با اثرگذاري بر سوخت 
و ساز استخوان سازي (Osteogenesis )، باعث بــروز 
مشـكلات جـدي در تشـكيل اسـتخوان و دســـتگاه 
ــيگردد. بـاريك شـدن فضـاي مغـز  كرانيوفاشيال م
اسـتخوان در اســـتخوانهاي دراز، از ويــژگيهــاي 
خصوصيات آن است، كــه بـا ناهنجـاري ديـگر، هـم 

ـــير در  ميتوانـد همـراه باشـد. فـرد مبتـلا، بـه تغي
استخوانهاي كاسهي سر، فكها، اســتخوان ترقـوه و 
ــتخوانهاي دراز، بـه دنبـال  دندانها دچار شده و اس
عدم رشد، كوتــاه ميمـانند (٢). نخسـتين مـورد ايـن 
ــاري (Montanari )، در سـال  بيماري، از سوي مونتان
١٩٢٣، به عنوان يك تغيير غيرطبيعي آكوندروپلازي 
گزارش گرديد. از سال ١٩٢٣ تا ١٩٦٢، سي و هفـت 
ــوان تغيـيرات  مورد، با مشخصات اين بيماري، به عن
سـندرم كليدوكرانيـال (Cleidocranial )، كوتولــگي 
ــيس  خانوادگي (Familial dwarfism ) و استئوپتروس
ــس از  (Osteopetrosis ) گزارش گرديده است، اما پ

مجله دندانپزشكي دانشگاه علوم پزشكي شيراز
سال چهارم- شمارهي اول- بهار ١٣٨٢
 صفحه هاي ٦٩ تا ٧٥
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مجلهي دندانپزشكي دانشگاه علوم پزشكي شيراز   ٢

ــه بـه ويـژگيهـاي بـاليني و  آن، اين بيماران، با توج
ــتهبندي  آزمايشگاهي، با نام پيكنوديسوستوسيس دس
گرديدند(٣). اصطلاح به كاربرده شده، با تعريفــي كـه 
ــاري  در سال ١٩٦٢، از سوي مارتو و لامي از اين بيم
 ( PyKnos) بيان شد، بر پايهي واژهي يوناني پيكنوس
به معناي ضخيم يا انباشته، همخواني دارد (٢). از نظر 
ــناخته  سـبب شناسـي، هنـوز علـت ايـن بيمـاري ش
نگرديـده و در بيشـتر زمانهـــا، از راه ارث منتقــل 
ميشود. انتقال آن از سوي هر دو جنس امكــانپذيـر 
است (٢). بــا توجـه بـه پيشـرفتهاي تـازهي دانـش 
ژنتيك، در زمينهي ديسپلازي استخواني، عــامل ايـن 
 ( Kathepsin K) بيماري را جهش ژن كاتپسين ك
ميدانند و جـاي اميـدواري اسـت، كـه در آينـدهاي 
نزديك، درمان اين بيماري امكــانپذيـر گردد (٤). در 
ازدواجهاي خانوادگي و همخوني، شــيوع آن را از ٣٠ 
ــد (٥). ايـن بيمـاري، در  تا ٨٠ درصد گزارش كردهان
ــتر منـاطق جغرافيـايي  همهي گروههاي نژادي و بيش
ـــني، در  امكـان رخـداد دارد. رخـداد آن از نظـر س

گسترهي نه ماهگي تا٥٠ سالگي،گزارش شده است(١و٦).  
 

ويژگيهاي بيماري 
ــاي آشـكار ايـن عارضـه، بـر پايـهي  ويژگيه
ــاهي قـد  گزارش مارتو و لامي عبارت هستند از: كوت
(Dwarfism )، افزايش فراگير در انباشـت اسـتخوان، 
ـــامنظم در درزهــاي  وجـود اسـتخوانهاي ريـز و ن
ــه (Wormian bones )، بـاز بـودن  استخواني جمجم
ــپلازي  فونتانلها، از ميان رفتن زاويهي منديبل، ديس
تـخوانهاي  استخوان ترقوه (Clavicle )، نبود نسبي اس
ديستالي انگشتان (Distal phalanges )، دست و پا و 
قابليت شكنندگي استخوان (٣). فرانسيسكو و نيكولوف 
ـــال ١٩٩١ (٧) در  (Francisco, Nicholoff )، در س
گزارش يك مورد از اين بيماري، نارسايي در رشــد و 

 ( Dysodontiasis) تكامل و رويــش سـاختار دندانـي
اين بيماران را گزارش كردهاند. 

ــزون بـر بيـان شـماري از  در مقالهاي ديگر، اف
ــالا، مشـكل تنفسـي و بسـته شـدن راه  ويژگيهاي ب
هوايي در اين گونه بيماران به ويژه در زمان خــواب، 
گزارش گرديـده اسـت (٨). ميكـروگناتيسـم شـــديد 

مانديبل عامل اين دشواري شناخته شده است. 
ــي  در بررسي آزمايشگاهي اين بيماران، پژوهش
ـــيلهي  پـيرامون انـدازهي چگالـي اسـتخواني بـه وس
ــد و يافتـهها نشـان دادنـد، كـه  چگاليسنج انجام ش
ـــتخوان  افزايـش انباشـت اسـتخواني، عمدتـاً، در اس
ــيري بـه  ترابيكولار بوده و در استخوان كورتيكال تغي
وجـود نيـامده اسـت. همچنيـن، بـا انجــام ام.آر.آي. 
ـــامت طبيعــي  آشـكار شـد، كـه كورتكـس از ضخ
برخـوردار بـوده، در حـالي كـه، افزايـش اســـتخوان 
ــه فضاهـاي مجـراي مـدولاري محـدود  ترابيكولار ب

ميشود (٩). 
ـــود  موكــان (Mocan) و همكــاران (١٠)، وج
همانجيوماي كاسهي سر (Skull hemangioma )، را 
ــتوزيس  به عنوان يافتهاي نوين در بيمار پيكنوديسوس
ــر روي سـه  گزارش كرده است. در پژوهشي ديگر، ب
ــلا، داراي  مورد از بيماري، بيان گرديده، كه افراد مبت
ــاه  قدي كوتاه، فرم چهرهاي براكي سفال، انگشتان كوت
ــاز، سـفتي  و كلفت، سوچرهاي كرانيال و فونتالهاي ب
ــكنندگي اسـتخوانهاي  سرخرگها پراكنده بوده و ش
دراز و استئوميليت فكها از عــوارض آن اسـت (١١). 
ـــور كلــي، در بررســي بــاليني، جلــوزدگي  بـه ط
استخوانهاي فرونتال و اكسيپيتال، كــوچكـي چـهره، 
عقبماندگي چانه و ناخنهاي هيپوپلاستيك، از ديگر 
ـــن،  ويـژگيهـاي هـاي ايـن بيمـاري اسـت. همچني
دندانهاي نامرتب و كراودينگ دنداني، ممكن اســت 

ديـده شـود. بررسـي پرتوشـناختي بيـانگر افزايـــش  
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٣مجلهي دندانپزشكي دانشگاه علوم پزشكي شيراز  

ــتئوليز  انباشـت اسـتخواني در قـاعدهي جمجمـه، اس
شديد استخوانهاي دست، تكامل ضعيف ماستوئيد و 
ــهره و مـاگزيـلا  هيپوپلاستيك بودن استخوانهاي چ

است (١٢). 
 

تشخيص افتراقي 
بيماري پيكنوديسوستوزيس را بايستي از ديــگر 
ــــال  ناهنجاريهـــا، مـــانند ســـندرم كليدوكراني
 ،(Cledio Cranial Disostosis) ديسئوســـتوزيس
 ( Engelman’s) ــيس و بيمـاري انگلمـن استئوپتروس
تشخيص افتراقي داد. كوتــاهي قـد، انباشـته بـودن و 
ــيز نبـود نسـبي فالانژهـاي  شكنندگي استخوانها و ن
دست و پا، اين بيماري را از CCD متمايز ميســازد 
ـــال، زاويــهي  (٢). همچنيـن، در سـندرم كليدوكراني

ــي و انباشـت اسـتخواني طبيعـي و يـا  مانديبل طبيع
كاهش يافته است. اين يافته، در بيماراني كــه ممكـن 
است با ديسپلازي كليدوكرانيال، به علت هيپوپـلازي 
استخوان ترقوه و چــهره، دشـواري تشـخيص وجـود 
ــن، ممكـن  داشته باشد كمككننده است (١٢). همچني
است اين بيماري با استئوپتروزيس، به علت انباشــت 
ـــاري  اسـتخواني شـديد اشـتباه شـود، امـا در ناهنج
استخواني استئوپــتروزيس زاويـهي مـانديبل طبيعـي 
است و در اين بيمــاري، اندازههـايي از كمخونـي يـا 
آنمـــي مشـــاهده ميشـــــود، در حاليكــــه در 
پيكنوديسوستوزيس هپاتواســپلينومگالي، بـه ويـژه در 
افـراد بـزرگسـال مشـاهده نمـيگردد. همچنيــن، در 
استئوپتروزيس و CCD، غيرطبيعي بودن قــد وجـود 
ــلا،  ندارد (١، ٢و١٢). در بيماري انگلمن، معمولاً فرد مبت
ــد و غـيرطبيعي  بلندقد بوده و داراي دست و پاي بلن
است. بررسي نماي پرتونگاري، بيانگر وجود فضاهــاي 
ــا انباشـت اسـتخواني و  مغز استخوان طبيعي همراه ب

افزايـش پـهنا و بلنـدي ديـافيز اســـتخوانهاي دراز  
 

است (٢). 
 

گزارش مورد 
بيمار، فردي است ١٥ ساله، كــه بـا توجـه بـه 
ناهنجاري دنداني، براي درمــان ارتودنسـي مراجعـه 
ــودن انـدازهي  كرده است. در بررسي باليني، بزرگ ب
ــاهي قـد (١٤٥ سـانتيمتر) و  سر نسبت به بدن، كوت
ــاهده گرديـد  كوتاه بودن اندازهي دستها و پاها مش

(شكل شمارهي ١). 
ــا برجسـتگي  وجود بيني منقاري شكل، همراه ب
قـوز بينـي (Dorsal hump )، از ديـگر ويـژگيهــاي 

باليني اين بيمار است (شكل شمارهي ٢). 
ـــاري بيمــار، نيمــرخ محــدب  در نمـاي كن
(Convex )، همراه با عقب بودن چانه و از ميان رفتن 
ــان چانـه و گردن، چشـمگير اسـت. لـب  زاويهي مي
ـــم و  بـالايي، بـاريك و كشـيده و لـب پـايين، ضخي
برگشته، به بيمار نمايي همانند بيماران بــا ناهنجـاري 
اكلوژن كــلاس III را داده اسـت، كـه بـا توجـه بـه 
ــا وجـود  بررسي اكلوژن بيمار، قابل انتظار است، اما ب
چنين تظاهراتي در نماي بيمار، هيچ نمــايي از بـودن 
ـــاهده نمــيگردد (شــكل  كـلاس III اسـكلتي مش

شمارهي٣). 
ــكل ٤)، كوتـاه و  عكسبرداري دست بيمار (ش
كلفت بــودن انگشـتان دسـت همـراه بـا ناخنهـاي 
ــاي ايـن بيمـاري  هيپوپلاستيك را به عنوان ويژگيه
ـــاني، اورجــت  نشـان ميدهـد. معاينـهي درون ده
ــايت شـديد، كـراس بـايت  معكوس، همراه با ديپ ب
خلفي، نامنظمي دندانها، بودن فضاي ميان دندانــي و 
ــط ميـاني را در ايـن بيمـار نشـان داده و  انحراف خ
ــا  افـزون بـر آن، كـام بـه نسـبت مسـطح، همـراه ب
فرورفتگي (Furrow )، مخاط كــام در خـط ميـاني و 
برجسته بودن روگاهاي كــامي قـابل مشـاهده اسـت 

(شكل شمارهي ٥). 
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شكل شمارهي ٢: در نماي چهرهي بيمار ، اختلاف ضخامت 
لب بالا و پايين قابل ملاحظه است. 

شكل شمارهي ٣: در نماي نيمرخ بيمار، نماي محدب، 
موقعيت عقبزدهي چانه و نبود زاويهي ميان چانه و گردن، با 
وجود رابطهي اسكلتي كلاس III، از لحاظ بافت نرم، نماي 

كلاس II  را به بيمار داده است. 

شكل شمارهي ٤: نماي دست و انگشتان بيمار 

شكل شمارهي ١: بزرگي سر، كوتاهي قد و اندازهي دست و پا در فرد مبتلا به پيكنوديسوستوزيس 
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يافتههاي پرتونگاري  
ــاندهندهي  پرتونـگاري مـچ دسـت بيمـار نش
افزايش فراگير در انباشــت اسـتخوان و اسـتئوليز در 
استخوانهاي ديستالي بند انگشتان است. نبود نســبي 
اين استخوانها، به ويژه در انگشــت اشـارهي بيمـار، 

چشمگير است (شكل شمارهي ٦).  
ـــاري،  در بررسـي پرتونـگاري سـفالومتري كن
ــوردر  انباشـته بـودن اسـتخوان قـاعدهي جمجمـه، ب
اسكلروتيك در استخوان فرونتال، باز بودن درزهــاي 
ــال و پريتـال و بـاز  كرانيال، مانند درز اسفنواكسيپيت
بودن فونتانلها قابل مشاهده است. استخوان مانديبل 
باريك و كشــيده و زاويـهي ميـان رامـوس و تنـهي 
مانديبل وجود ندارد. هيپوپلازي ماگزيلا، باعث ايجاد 

مالاكلوژن اسكلتي كلاس III شــده و اسـتخوانهاي  
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

چهره، هيپوپلاستيك و بــودن اسـتخوانهاي ورميـون 
ــتخواني قـابل مشـاهده  (Wormian ) در درزهاي اس

است (شكل شمارهي ٧).  
در بررسي پرتونگاري پانوراميك بيمار، بــاريك 
بودن مانديبل، ارتفاع زياد زايــدهي كنديـل و گردن 
كنديل و نيز زايدهي كرونيد، سبب ايجاد عميق شدن 
ــت.  فرورفتگي سيگموئيد (Sigmoid notch ) شده اس
ــدان مولـر دوم شـيري و نبـود دندانهـاي  وجود دن
ــانديبل  پرمولر دوم، ناهنجاري دندانهاي مولر دوم م
همراه با محور دنداني نادرست و نيز غيرطبيعي بودن 
ــكل بيشـتر دندانهـا، از ديـگر يافتـههاي  فرم و ش
پرتونگاري است. همچنين، Dilaceration ريشههاي 
دندانهـاي قدامـي فـك پـايين، از ديـگر يافتــههاي 
پرتونگاري در اين بيمار ميباشد (شكل شمارهي ٨). 

 

شكل شمارهي ٥: اكلوژن دندانها، بيانگر اورجت معكوس و رابطهي كلاس III  اكلوژني و كراس بايت سرتاسري است.  
فرورفتگي مخاط كام در خط مياني و برجستگي روگاي كامي قابل توجه است.  
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شكل شمارهي ٦:  پرتونگاري مچ دســت، بيـانگر اسـتئوليز
استخوانهاي ديستالي بند انگشتان است.   

شكل شمارهي ٧: پرتونگاري سفالومتري كناري بيمار، 
رابطهي اسكلتي كلاس  III، از ميان رفتن زاويهي تنهي 
منديبل و راموس، انباشت استخوان قاعدهي جمجمه و 

بازبودن سوچرها قابل مشاهده است. 

شكل شمارهي ٨:  در پرتونگاري پانوراميك، فرورفتگي عميق سيگموئيد، كاهش قابل توجه ارتفاع تنهي منديبل، شكل 
غير طبيعي دندانها و Dilaceration ريشهي دندانها قابل ملاحظه است. 
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Clinical and Radiographic Findings of Pyknodysostosis: Report of a Case
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Pyknodysostosis is a rare sclerosing bone disorder with autosomal recessive
inheritance. It is characterized by short stature, brachycephaly, short and stubby fingers,
open cranial sutures and fontanelle and diffuse osteosclerosis. Here, we report a case of
pyknodysostosis with characteristic physical and radiographical findings. A large skull and
generalized bonehyperdensification are typical features. This malformation shows a loss of
the normal mandibular angle. The patient had a small face, with a big nose and a large head.
Irregularity of the teeth and a wide arched furrowed palate are other intra-oral findings.
Although the profile showed to be convex, the patient had a skeletal and dental class III
relation.
Key words: Pyknodysostosis, Dwarfism, Hyperdensification
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