
 

 

 )مقالة پژوهشي(

 کننده بهس مراجعهينوزيستيان به سيمبتلا يشگاهيو آزما ينيبال علائم يبررس

  مارستان کودکان ابوذر اهوازيو ب) تهران( نژاديلباف د ويمف يهامارستانيب
  

  *١احمدزاده يعل ،٢ن احمدزادهيآذ ،١انيفيشر يمصطف
  

  ده يچک 
تجمع  است که در اثر يغلوبم ياتوزوم يماريب ،سينوزيتيس :هدف نه ويزم
با سندروم  ،يرخوارگيس شينوزيستيس. ديآين در اعضاء مختلف بوجود ميستيس

. شوديگردد، مشخص ميه منجر ميکل ييرشد که به نارسا ريتأخو  يفانکون
ان به يمبتلا يشگاهيو آزما ينيبال يهاافتهي يبررس ن مطالعه،يهدف از ا

و ابوذر ) تهران(نژاد يد و لبافيمف يهاارستانميکننده به بس مراجعهينوزيستيس
  . بود) اهواز(

اد شده يبه سه مرکز  ۱۳۸۹ت يلغا ۱۳۷۲که از سال  يکودکان ةيکل :يبررسروش 
و وارد  يس تلقينوزيستيمبتلا به س ر بودند،يز يارهايمع يمراجعه کرده و دارا

 يهاستاليکروجود  -۲ يسندروم فانکون يهاو نشانه علائم -۱:ندمطالعه شد
 .هين در قرنيستيس
 نفر ۲۴ان، ين ميکه از ا بودندس ينوزيستيسمبتلا به  ،ماريب ۴۴در مجموع  :هاافتهي
  ۲۱ از کودکان مبتلا،. پسر بودند) درصد ۵/۴۵(نفر  ۲۰دختر و ) درصد ۵/۵۴(

ة محدود در( ماه ۸ علائمن سن بروز يانگيم. بودند عربآنها  )درصد ۷/۴۷( نفر
  ن يترعيشا. بود سال ۳ ،هيمزمن کل ييمتوسط سن بروز نارسا و )ماه ۱۸-۳
رسوب  ،)درصد ۱۰۰( واضح رشد ريتأخ: عبارت بودند از ينيبال يهاافتهي

و ) درصد ۸۶( کتزير ينيبال علائم ،)درصد ۱۰۰( هين در قرنيستيستال سيکر
: ودند ازعبارت ب يشگاهيآزما يهاافتهين يترعيشا ).درصد ۸۳( يرادرارپ يپرنوش

 ۱۶ يپوستنوريو ه يپوفسفاتمي، هينوريپروتئ ک،يدوز متابولياس ،يگلوکوزور
در  نفر ۱۳ در آخر،. وندشان رد شدياز آنان پ نفر ۷ه شدند که يوند کليپ ،نفر
در  نفر ۲آنها فوت کرده،  نفراز ۸بوده،  يدرمان طب يط نسبتاً مطلوب رويشرا
  . مناسب نداشتند يريگيپ نفر ۲۱ ه قرار دارند ويوند کليست پيل
-بـه ( رانيدر جهان است، اما در ابيماري نادري س ينوزيستيگرچه سا :يريگجهينت
   .بد است يآگهشيبا پ يعينسبتاً شا يارث يماريب ،)ژه در اعرابيو

  ۵۴۳ -۵٣۵ ):۵(١٠ ؛١٣٩٠م ع پ 
  
   .سميت يراش ه،يکل يدوز توبولياس ،يسندروم فانکون :د واژگانيکل
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  مقدمه 
سـم بـا   يمتابول يک نقص نـادر ذات ـ يس ينوزيستيس

ن آزاد در يستيمغلوب است که با تجمع س يتوارث اتوزوم
علت تجمع . شوديزوزوم اعضاء مختلف بدن مشخص ميل
زوزوم ي ـن از ليسـت يوج سدر واقع نقـص در خـر   ،نيستيس

 ـ يبـرا  يمـار ين بي ـگرچـه ا ا). ۱(است  توسـط  ن بـار  ياول
Abderhalden ــ ،ف شــديتوصــ ۱۹۰۳ســال  در کن يول

ســتم توســط يچهــارم قــرن ب ةآن در دهــ يويــکل ةعارضــ
Fanconi  ــد  و ــرح داده شـ ــارانش شـ ژن ). ۲( همکـ

کوتـاه کرومـوزوم    يبازو يبر رو (CTNS)سينوزيستيس
را ن ينوزيسـت ينام سبه ينين ژن، پروتئيا) . ۳(قرار دارد  ۱۷

زوزوم بـه  ي ـن را از ليستيکند که کار انتقال سيم يرمزگذار
س ينوزيسـت يس يعلـت اصـل   ،در واقـع . عهده داردرون بهيب

افتـد و  ياتفـاق م ـ  CTNSاسـت کـه در ژن    ييهـا جهش
  گــزارش شــده کــه  ،آن يجهــش ژنــ ۶۰ش از يتــاکنون بــ

ن جهـش  ي ـا). ۴(ست ا kb deletion 57ن آنان يترعيشا
شـمال   يمـوارد و در کشـورها   درصـد  ۶۵در کل جهـان،  

  سـبب   س راينوزيسـت يمـوارد ابـتلا بـه س    درصـد  ۷۵اروپا 
 ژن ، عملکــرديمــاريبن ي ـاد يدر نـوع شــد ). ۵(شــود يم ـ

تـر  في ـدر انواع خف يول شود،يمن کاملاً مختل ينوزيستيس
 ن نقـص، يدر اثر ا. است يباق ي، عملکرد آن تا حديماريب

ممکـن اسـت    ،هـا سلول از ين در درون بعضيستيتجمع س
ن در آن يستيکه س يياعضا. برسد يبرابر عاد ۱۰۰تا  ۵۰به 

د، ي ـروئيه، مغز استخوان، تيکل :ند ازا شود عبارتيانباشته م
سـتم  يطحـال و س  کبـد،  چشم، دستگاه گوارش، پانکراس،

مختلف بـه   يهابافت يکن، پاسخ سلوليول. يمرکز يعصب
مال يتوبول پروگز ،جمع متفاوت است، به عنوان مثالن تيا

حساس بوده و اختلال عملکرد آنان زودرس  يليه خيو قرن
 يمرکـز  يستم عصـب يس يگرفتار علائمکه  ياست، در حال

  ). ۶(ررس است يد
 ـينوزيستيس يبروز کل ک در صـدهزار تـا   ي ـن يس ب

هزار نفر در جوامع مختلف گـزارش شـده   ستيک در دوي
در فرانسه  يتانيبر ةريجزن آن متعلق به شبهيترشياست که ب
  ن حـــال ين و در عـــيتـــرعيشـــا يمـــارين بيـــا .اســـت

در کودکـان اسـت    ين علت سندروم فـانکون يرتريپذعلاج
قابـل   يزوزوم ـيل ةري ـذخ يمـار ين بينخست ،نيهمچن) . ۶(

ــان اســت  ــدر ا). ۲(درم ــرعيس شــاينوزيســتيران سي ن يت
 ـ  ياست، به طـور  يارث ينفروپات   درصـد  ۷ ييه تنهـا کـه ب
اصـولاً  ). ۸،۷( شـود  يه را شامل ميمزمن کل يماريموارد ب

  :ر استيسه نوع ز يس داراينوزيستيس
کـه شـکل    يرخوارگيا ش ـي ـک يس نفروپاتينوزيستيس -۱

را  يمـار يموارد ب درصد ۹۵است و  يماريک بيکلاس
دو ژن  ين شکل، فـرد مبـتلا دارا  يدر ا. شوديشامل م

ــش  ــه شــديجه ــا. د اســتيافت ــوع از بي ــارين ن    يم
دن يکه کـودک قبـل از رس ـ   يرونده بوده به طورشيپ

 .شوديه ميمزمن کل ييگرفتار نارسا يبه ده سالگ

کـه بـروز     Intermediateا ي ـ يس جوانينوزيستيس -۲
 ،بلـوغ دورة  يتر بوده و غالباً در حـوال ررسيد يماريب

 يين سال بعـد، نارسـا  يآن  آشکار شده و چند علائم
ک ي ـ يمـاران، دارا ين بيا. شوديارض مع ،هيمزمن کل
. هسـتند  في ـخف يک جهش ژنيد و يشد يجهش ژن

 .مورد آن گزارش شده است ۲۰ا فقط يتاکنون در دن

   يسالم که در بزرگيخا خوشي يس چشمينوزيستيس -۳
 افراد مبتلا بـه آن  يتنها گرفتار. شوديص داده ميتشخ

 ،هي ـکل ييبه نارسا هااست و هرگز آن يمشکلات چشم
 ةافتيدو ژن جهش يدارا ،مارانين بيا. شونديمبتلا نم

 ةيافتجهشک يد و يشد ةيافتجهشژن ک يا يف يخف
مـورد   ۲۰ز تاکنون فقـط  ين نوع نياز ا. دهستنف يخف

  ). ۲(گزارش شده است در جهان 
 يع ـي، نـوزاد طب يرخوارگيا ش ـيک يدر شکل کلاس

مـار تـا   يک بي که از يج و با شدتيتدربه يد، وليآيا ميدنبه
، )يمـاهگ به طور متوسـط در ده (متفاوت است  گريمار ديب

ک سـندروم  يکلاس ـ علائـم . شـود يآن ظاهر م ينيبال علائم
از اخـتلال عملکـرد توبـول     يقت ناشيدر حق) ۹( يفانکون
مار قـادر بـه   يب ،در آن يعني ،طور کامل استمال بهيپروگز

، )مياس ـم، پتيسـد (هـا  تيکربنات، الکتروليبازجذب آب، ب
نـه،  يآم يدهاي، اس ـ)ميزي ـم، فسـفر و من يکلس ـ( يمواد معدن



                                      ۵۳۷    مصطفی شريفيان و همکاران
  

 ١٣٩٠١٣٩٠  ،،۵۵  ةة، شمار، شمار١٠١٠  ةةعلمي پزشكي، دورعلمي پزشكي، دور  ةةمجلمجل
 

ن ييپـا  يبـا وزن ملکـول   يهـا نين، گلوکز و پـروتئ يتيکارن
در . )۲(شـوند  ين مواد از راه ادرار دفـع م ـ يا ةنبوده و هم

د، يشد يآبکم علائم، ي، پرادراريمار دچار پرنوشيجه، بينت
ز مزمن و عـدم  دويل دفع مواد، اسيدلبه( رشد واضح ريتأخ

 ينيبال علائم، )دست رفته جبران مواد از يبرا يفرصت کاف
و در درازمـدت،  ) د فسـفر يل دفـع شـد  يدلبه( سميت يراش

و  يپرفســفاتوريل هيــبــه دل(ه يــکل ينوز مــدولاينفروکلســ
مـزمن   يينارسـا  ،تاًيو نها يب گلومرولي، آس)يوريپرکلسيه
 يهـا ستاليکر ل تجمعيدلن، بهيعلاوه بر ا). ۲(شوديه ميکل
) يمـاهگ  ۱۶ژه از يوبه( يماهگ ۱۲ه که از ين در قرنيستيس
مـار دچـار   يب ص است،يت لامپ قابل تشخياسل با يخوببه

 يميحداقل ن يسالگ ۱۰ن تا يهمچن). ۱۰( شوديم يفتوفوب
د دچـار  ي ـروئين در بافـت ت يسـت يل رسوب سياز آنان به دل

  ).۲( شونديم يديروئيپوتيه
 ةمار، سابقيشرح حال ب اساس بر يماريص بيتشخ

دوز ياس ـ يشـگاه يآزما يهاافتهيو  ينيبال علائم، يخانوادگ
ک سـاده  ي ـدوز متابولياس يعني (ماليه نوع پروگزيتوبولر کل

، )ون گـپ نرمـال  ي ـو آن يپرکلرم ـي، هيپوکـالم يهمراه بـا ه 
ن شـواهد  ين فسـفاتاز بـالا و همچن ـ  ي، آلکـال يپوفسفاتميه
 يهـا سـتال يکر ة، مشـاهد )۱۱( سـم يت يراش ـک يولوژيراد

علامـت  (لامـپ  تيه بـا اسـل  ي ـنـه قرن يدر معا ،شکليسوزن
ــپاتوگنومون ــاريک بي ــدازه ) ۱۰) (يم ــالاخره ان ــگو ب  يري

هـا در  لي ـن نوتروفيستيزان سيم. ها استلين نوتروفيستيس
  يعنـــي ،يعـــيبرابـــر طب ۱۰۰تـــا  ۵۰بـــه  يمـــارين بيـــا
  nmol half-  cystine/mg   protein۲۳-۳  )ل نرما

  ). ۲( رسديم )۲/۰کمتر از 
 ـ  ييبا توجـه بـه شناسـا    ن ي ـاز ا يمـوارد روزافزون

، ۱۳(کشـورمان   يجـا يجالب و قابل علاج در جا يماريب
م يت عرب خوزستان، بر آن شـد يژه در جمعيو به) ۱۲،۱۱

در دو بيمارستان کودکان مفيد ص داده شده يتا موارد تشخ
را  يمارانيبا ي ته وگذش يهادر سالرا  تهران و ابوذر اهواز

نـژاد تهـران ارجـاع    يمارستان لبـاف يه به بيوند کليپ يبراکه 
و  يمطالعه مولکول يبرا يام، تا مقدمهيکن يشده اند، بررس

 ييع آن در کشورمان و رهگشايشا يهاونيموتاس ييشناسا
  .باشد يمارين بيص قبل از تولد ايتشخ يبرا

  
   يبررسروش 

ان يمبتلا ةيکل ةپروند لازم، يپس از کسب مجوزها
ت اسـفند  ي ـلغا ١٣٧٢ن يس را کـه از فـرورد  ينوزيستيبه س
ــتانيدر ب ١٣٨٨ ــامارس ــمف يه ــافي ــران و  يد و لب ــژاد ته ن

از  ،شـده بودنـد   يبسـتر  ،مارستان کودکان ابـوذر اهـواز  يب
. ادشده گرفتـه شـد  ي يمارستان هايب يواحد مدارک پزشک

س ينوزيسـت يص سيشدن تشخ يينهاار ورود به مطالعه، يمع
 ريتـأخ (يسـندروم فـانکون   :ر بـود يوجود موارد ز يبر مبنا

، يهمـراه گلوکـوزور  ه بـه ي ـدوز توبولر کليواضح رشد، اس
و ) سميت يراش يشگاهيو آزما ينيبال علائم، يپو فسفاتميه

 ةليوس ـهب( ماريب ةين در قرنيستيستال سيرسوب کر ةمشاهد
ات وجود ا اثبي) تجربهپزشک بالامپ و توسط چشمتياسل
ملتحمـه، مخـاط    يوپس ـيب(هـا  دربافـت  ،نيستيستال سيکر

ن در يسـت يش از حـد س يا تجمع بي) ا مغز استخوانيرکتوم 
ن يهمچن ـ س وينوزيسـت يد سي ـؤکـه م  ،مورفونوکلئرهـا يپل

  .)٢(است  ماريدر ب يبودن سندروم فانکونهيثانو
دوز توبولر يکه تنها مبتلا به اس يمارانيبآن دسته از 

 يراشو شواهد  يپوفسفاتمي، هيفاقد گلوکوزور يول ،هيکل
ه ي ـاول ينکه تنها مبتلا به سـندروم فـانکون  يا اي ،بودند سميت

سـپس اطلاعـات لازم در   . از مطالعه خـارج شـدند   ،بودند
هـا بـا کمــک   ز دادهيآنـال  ثبـت شـد و   ،مربوطـه  ةپرسشـنام 

و بـا اسـتقاده از    و با اسـتفاده از نـرم افـزار    آمارمتخصص 
  .صورت  گرفت  SPSS افزارنرم ۱۵نسخة 

  
  هاافتهي

تشـخيص سيسـتينوزيس    مـار بـا  يب ۴۴ مجموع، در
ه ي ـونـد کل يفقط جهـت پ  ،هاهشت از آن .شده بودند يبستر
 يارجـاع و بسـتر  ) هيوندکليمرکز پ(نژاد يمارستان لبافيبه ب

 از.  نبـود  يجـامع و كـاف   ة آنهايشده بودند که اطلاعات اول
دختـر   )درصـد  ۵/۵۴( نفر ۲۴ ،طالعهمورد م ماريب ۴۴ انيم
، بيمـار  ۴۴چنـين از  هم .پسر بودند )درصد ۵/۴۵( نفر ۲۰و
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 نفـر  ۱۹ عرب بودند كه از ميان آنها، )درصد ۷/۴۷( نفر ۲۱
عـرب   )درصـد  ۵/۴( نفـر  ۲و  يعرب ايران )درصد ۲/۴۳(

 )درصـد  ۳۴( نفـر  ۱۵ مـاران، يب يمابق .بودند يعراق يشيع
ماران مـورد  ياز ب .بودند يذرآ )درصد ۱/۹( نفر ۴ فارس و
 نفـر  ۱۵فرزنـد اول و  ) درصـد  ۵/۲۹( نفـر  ۱۳ مـا،  ةمطالع

در ( بودنـد خـانواده  فرزند دوم تـا هشـتم    ،)درصد ۱/۳۴(
 ۴۴ن از يهمچن ـ ).موجود نبود ينفر اطلاعات کاف ۱۶مورد 
 يشـاوند يحاصـل ازدواج خو ) درصـد  ۳/۶۱( نفر ۲۷ نفر،
 ةمحـدود ( مـاه   ۸ ها،آندر  علائمن سن بروز يانگيم. بودند
 ييص نهايدر زمان تشخ آنهان سن يانگيبود و م )ماه ۱۸-۳
 آنهامتوسط سن  .بود )ماه ۵ -۷۸ ةمحدود( ماه ۲۲، يماريب

 يش گلومروليزان پالايم(ه يمزمن کل ييدر زمان بروز نارسا
متر مربع سطح بدن،  ۷۳/۱قه به يتر در دقيليليم ۳۰کمتر از 

  .بود )سال ۱-۹ ةمحدود( سال ۳ ،)ش از سه ماهيمدت ببه
 :ب عبـارت بودنـد از  يترتبه ينيبال علائمن يترعيشا

بـراق   يبلورهـا  ة، مشـاهد )مـاران يب ةدر هم ـ( رشد ريتأخ
کـه   يمـاران يب ةدر هم ـ( لامـپ تيه با اسـل ين در قرنيستيس
  سـم يت يراش ـ ينيبـال  علائـم  ،)شـده بودنـد   يچشم ةنيمعا

 ياسـتخوان و  يمحل اتصال قسـمت غضـروف   يبرجستگ (
 يهــا و پاهــا و شکســتگمــچ دســت يهــا، برجســتگدنــده
و  يپرنوش ـ و )مـوارد  درصد ۸۶در( )يک استخوانيپاتولوژ
  ).۱جدول ( )موارد درصد ۸۳ در( يپرادرار

عبـارت   ،ب شـيوع ي ـترتنيز بـه  يشگاهيآزما علائم
ک ي ـدوز متابولياس ـ ،)درصـد  ۱۰۰( يگلوکـوزور  :از بودند

 ۵/۸۸( ينــوريپروتئ ،)ددرصــ ۹۷( )گــپ نرمــالونيــبــا آن(
 يشـگاه يرات آزماييتغ ،)درصد ۸۶( يپوفسفاتمي، ه)درصد

  ).۲دول ج)(درصد ۸۲( يپوستنوريو ه) درصد ۸۶( کتزير
عبارت ماران ين بيدر از شده يتجو ين داروهايترفراوان
-ستهيفعال و فسفوس Dنيتاميو ترا،يسيمحلول پل: از بودند

موفق به  ،)درصد ۷۵( نفر ۳۳ ماران،ين بيان اياز م .نيآم
شده  ياختصاص ين به عنوان دارويسته آميه فسفوسيته

ن يآمستهيس ةقطر ،)درصد ۶/۱۶( نفر ۶بودند و تنها 
 )درصد ۸/۶۳( نفر ۲۳، نيهمچن .دريافت كرده بودند

بات فسفات دار، يترک )درصد ۸/۶۳( نفر ۲۳ن، يروکسيلووت
 )صددر ۳/۳۳(نفر ۱۲ن و يت يکارن )درصد ۳/۵۸( نفر ۲۱

 نفر  ۱۶ نفر، ۴۴از  .افت کرده بودنديهورمون رشد در
افت نموده يدر )بهياز غر عمدتاً( هيکل ونديپ) درصد ۴/۳۶(

پيوندشان  ،)هايپيوند درصد ۷۵/۴۳( نفر آنها ۷بودند كه 
 زده نفريس .رد شده و تحت همودياليز قرار گرفته بودند

ط يدر شرا مناسب و يتحت درمان طب ،)درصد ۵/۲۹(
 ۷/۴۷( ک نفريست و يب وضعيت سبتاً مطلوب بودندن

 ۳/۱۸(نفر ۸ ست ويروشن ن ،يدليل عدم پيگيربه ،)درصد
فوت  ،يريگيل فقر خانواده و عدم امکان پيبه دل) درصد

وند يست انتظار پيز در لين) درصد ۵/۴( نفر ۲ نمودند و
  .ه قرار دارنديکل

  

  ساله  ۱۶ ةهنگام تشخيص نهايي که طي يک دورلا به سيستينوزيس نفروپاتيک بهبيمار مبت ۴۴ باليني علائمفراواني : ۱جدول 
  بستري شده بودند

  درصد ۱۰۰  ۴۴  رشد ريتأخ
  درصد ۱۰۰ ۴۴  حرکتي ريتأخ

 درصد ۱۰۰  ٣٣  بلور سيستين در قرنيه ةمشاهد

  درصد ۸۶ ٣١  باليني راشي تيسم علائم
  درصد ۸۳ ٣٠  پرنوشي و پرادراري

  درصد ۱۱  ۴  کاهش شنوايي 
  درصد ۵/۵  ۲  شکستگي مرضي استخوان
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 ۱۶ ةهنگام تشخيص نهايي که طي يک دوربه ،بيمار مبتلا به سيستينوزيس نفروپاتيک ۴۴هاي آزمايشگاهي فراواني يافته :۲جدول 
  ساله بستري شده بودند

 درصد  تعداد  يشگاهيآزما علائم

  درصد ۱۰۰  ۳۵  گلوکوزوري
  درصد ۹۷  ۳۵  اسيدوز متابوليک مزمن

  درصد ۵/۸۸  ۳۱  ++)يا (+ پروتئينوري 
  درصد ۸۶  ۳۱  هيپوفسفاتمي

  درصد ۸۶  ۳۱ )فسفر و آلکالين فسفاتاز کلسيم،( سميت يراشتغييرات آزمايشگاهي 
  درصد ۸۲ ٢٧  *هيپوستنوري
  درصد ۵۴ ۱۹   هيپوتيروئيدي

  درصد ۱۱ ۴  )عصبي -کري حسي(اديومتري مختل 
  درصد ۵/۶ ۲  سسنگ کليه يا نفروکلسينوزي

  .۰۰۵/۱وزن مخصوص ادرار برابر يا کمتر از *
  

  بحث
در بدو تولد سالم  يهمگ ،ما ةماران  مورد مطالعيب
زان ين بودن ميل پائيدلن ماه اول تولد بهيدر چند بوده و
 ،)Glomerular Filtration Rate( يش گلومروليپالا

و  ش سنيج با افزايتدربه ،سپس. اندبدون علامت بوده
دفع  ،و به موازات آن يش گلومروليزان پالاياد شدن ميز

آشکار  آنهادر  يماريب علائمراه ادرار،  روز افزون مواد از
ماه،  ۸ماران يدر ب علائمبروز  ين سنيانگيم. شده بود

ماه  و  ۲۲ يص نهاييآنان به هنگام تشخ ين سنيانگيم
 ۳ ،مزمن کليه ييدر زمان بروز نارسا هاآن يانگين سنيم

که هستند  ن مطلبياگر انيشواهد ب تمام .سال بود
ک ياز نوع نفروپات ،س موجود در کشور ماينوزيستيس
 يمارين بياع ينوع شان رو، با ياز ا. است) يرخوارگيش(

سن بروز ). ۵ ،۱۴(ر نقاط جهان مطابقت دارد يدر سا
) ماه ۱۸ تا ۳ ةمحدود ماه و ۸انگين يم( ماران مايدر ب علائم
و  Cochat ةماران مورد مطالعيودتر از بز يقدر

مار يب ۱۴۴ يکه رو( بود) ۱۴( ون فرانسهيهمکارانش در ل
انگين يم ک از سراسر فرانسه انجام شده بود وينوتيستيس

که ممکن است  ،)ماه بود۱/۱۱ نهاآ در يماريسن  بروز ب
  عيد از نوع شايشد ةافتيانتقال دو ژن جهش انگريب

)57 kb deletion)(۴ (مار در ين به فرزند بياز والد
ن وجود، سن بيماران ما به هنگام يبا ا. کشور ما باشد

ژه يوبه ،يياروپا يبالاتر از کشورها يقدر ص،يتشخ
را آنان از يز ست،يکه دور از انتظار ن) ۵( س بوديانگل

  علاوه بر  خوردار بوده وبر يهترب يخدمات پزشک
   زانيم ةـيپا رـجا بـدر آن ييهاـص نـيشخـت ،نـيا
ن يچنهنوز  ،که يمورفونوکلئرها است، در حاليپلنيستيس

حال توسعه ميسر  در ير کشورهايما و سا يبرا يامکان
عمدتاً بر  ماران ما،يص بيشدن تشخ يينها و) ۱۵( ستين
ه است که معمولاً ين در قرنيستيسستاليکر ةمشاهد ةيپا

ص يل تشخقاب يماهگ ۱۶و اکثراً بعد از  يسالگکياز  بعد
توسط  ياز اين بيمار يشتريموارد ب ةمشاهد. است

 آنهاسبب شده که  ،رياخ يهاه در سالين قرنيمتخصص
 هر حال، در. ص دهندين را تشخيستيزودتر رسوب س
ما  ةماران مورد مطالعيدر ب ييص نهايميانگين سن تشخ

مان و همکارانش در يسل ةماران مورد مطالعيکمتر از سن ب
  ).۱۶( بود) ماه ۷/۵۲ه در مقابل ما ۲۲( قاهره

 ينادر يارث يماريس بينوزيستي، سيکل طورهب
 يتانيبر ةريجزر شبهينقاط جهان نظ يتنها در برخ است و
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گزارش ) نفر ۲۶۰۰۰ک در ي( يوع بالاتريدر فرانسه با ش
تا  ۱۵۰از هر  کا،يآمر ةالات متحديدر ا). ۲( شده است

افته است و يشجه CTNSژن  يک فرد داراي ،نفر ۲۰۰
جا در آن يمارين بيفرد مبتلا به ا ۶۰۰تا  ۵۰۰اکنون هم

 ةمحقق برجست Gahl ةدياما، به عق. کننديم يزندگ
از ) لنديالت مريا Bethesdaدر شهر (س ينوزيستيس
جهان در سراسر  يمارين بيا ،کايسلامت آمر يمل ةسسؤم

، کياز مکز يماريگسترده بوده که گواه آن گزارش موارد ب
ا و نقاط مختلف اروپا يران، مصر، استراليل، هند، ايبرز

س را گسترده در ينوزيستيع سيشان توزين رو، اياز ا. است
در حال  يده دارد که در کشورهاينژادها دانسته و  عق ةهم

و شود  ينمص داده يتشخ غالباً يمارين بيا ،توسعه
ز ا يمين ،ن کهيبا توجه به ا). ۲( کننديان فوت ميمبتلا

توان گفت که يم ،ما عرب بودند ةماران مورد مطالعيب
تر از عيار شايبسکشور ما، ت عرب يس در جمعينوزيستيس

-ن استانيما، در ب ةدر مطالع .است يآذرفارس و ت يجمع

 و )درصد ۴۵/۴۵( نفر ۲۰استان خوزستان با  ران،يا يها
، )درصد ۱/۹( نفر ۴ل با يو اردب يجان شرقياستان آذربا

واقع در  يهااز استان يول. ن موارد ابتلا را داشتنديترشيب
خراسان و بلوچستان  يهااستان از جمله(ران يا يمه شرقين

 .مشاهده نشد ماران مايان بيدر م يمورد) ستانيو س
به مراکز  مارانيبل عدم ارجاع ياز قب يگريل ديگرچه، دلاا
 ز مطرحيا عدم شناخت موارد آن نياد شده در تهران و ي

 ةافتياحتمالاً وجود ژن جهش در هر حال، .است
 ير نواحيان مردم آن مناطق، کمتر از ساين در مينوزيستيس

  . جنوب غرب است ةمنطق ،ژهيوکشورمان به
مـار  يب ۴۴مـار از مجمـوع   يب ۱۹ نکـه يبا توجه بـه ا 

مارسـتان  يمار گـزارش شـده از ب  يب ۲۰مار از يب ۱۹و (مبتلا 
 ينفر عـرب عراق ـ  ۴۴نفر از  ۲و  يرانيعرب ا) ابوذر اهواز

از مـرگ کودکـان    يوجود موارد متعدد ،نيبودند، و همچن
ها که احتمالاً موارد  ن خانوادهياز ا يمشابه در برخ علائمبا 

  اســت، بــه وضــوح  يمــارين بيهمــ ةص داده نشــديتشــخ
ت عـرب  يان جمعيس در مينوزيستيان کرد که سيتوان بيم
بـين آنهـا    يشـاوند يج خوکه ازدوا(يعيعرب ش ايران و يا

ک ينزد يوعيبا ش يعيشا يارث يماري، ب)ار مرسوم استيبس
ن بـا  يهمچن ـ ).۵( در فرانسـه اسـت   يتـان يبر ةريجزبه شبه

 يجان شرقيس از استان آذرباينوزيستيگزارش چند مورد س
ماران ين بين که ايت به ايو با عنا) ۱۳( )شهر مرند يحوال(

ا تحـت  ي ـص مانـده و  يها بدون تشـخ عمدتاً در شهرستان
  د ي ـن مـوارد را با ي ـا ةمشاهد کنند،يفوت م يگرين ديعناو
 يدر مواجهه با کودکان خ در نظر گرفته ويکوه  ةعنوان قلبه
ژه ي ـوکتـز بـه  ي، ر)مـزمن  ةيسوء تغذ( ديرشد شد ريتأخبا 

همـواره   ،هـم داشـته باشـد    يگلوکوزور ،ماريکه ب يهنگام
 ين منطق ـيهمچن ـ. شـت ز مدنظر دايس را نينوزيستيد سيبا

مــوارد  ةيــکشــور، کل يبهداشــت لاناســت کــه مســئو  
و  يملکـول  يع، بررسيس را ثبت و در مناطق شاينوزيستيس

 ،توجه قرار دهند ع آن را مورديشا يهاونيموتاس ييشناسا
  در يمــارين بيــص قبــل از تولــد ا يتــا انجــام تشــخ  

ان يــاز م .سـر شــود يک آن منــاطق مي ـژنت يهــاشـگاه يآزما 
 ۵در سن  ک مورد زود هنگام ويمورد مطالعه، تنها  مارانيب

-شيقند در ادرار در آزمـا  ةمشاهد يآن هم از رو ،يماهگ
و وجود ) ماريبودن قند خون ب يعيهمراه با طب( مکرر يها

 ريسـا در . ص داده شـد يتشـخ  ،در خـانواده  يمـار يب ةسابق
-کم علائمبد و با  يان به کرات با حال عموميمبتلا موارد،

ــ ــ يآب  ــيدش ــنفس اس ــرايد، ت ــيدوتيك و ش در  يط بحران
ن ي، تحـت عنـاو  يماريل ناشناخته بودن بيدلبه ،هاشهرستان

معده  يمزمن، برگشت محتوا ةياسهال و استفراغ، سوء تغذ
پـس از  . شـده بودنـد   يره بستريمزه و غيابت بي، ديبه مر

اب بـودن و  يل کميبه دل ،زيص نيشدن تشخ يارجاع و نهاي
سـته  يسفسفو( يماريب ياختصاص يدارو يار بالايمت بسيق
سيترا، يمحلول پل(از آنان يمورد ن يبيترک يو داروها) نيآم

ن هورمون رشـد،  يهمچن و )ا قرص فسفاتي يمحلول ژول
 يهاشينياز به انجام آزما فعال و Dن يتامين، ويتيتروپوئيار

-عـدم پـي   ةمنظم ندارند و در نتيج يمکرر، بيماران پيگير

ان ي ـاز م. کننـد يعدم تحمل دارو، اکثراً فوت م ـو يا  يگير
افـت  يدربـه  وفـق  م) درصـد  ۴/۳۶( نفر ۱۶ماران ما، تنها يب
 ۴۴حدود (نفر  ۷وند حداقل يا، پهان آنيکه از م شدندوند يپ

 ـ يهاسال يط) وندشدگانيپ درصد مجـدداً   رد و يري ـگيپ
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مـاران  ين بي ـاز ا يميوند حدود نيرد پ. ز شدندياليازمند دين
 در هـر حـال،  . شتر اسـت يب ةازمند مطالعيخود ن ةبه نوبز ين
ک يستميسيمولت يماريک بي ،سينوزيستيد دانست که سيبا

ر يسـا سـت و  يه ني ـمنحصـر بـه کل   ،نيستيس ةرياست و ذخ
 ن رو،ي ـاز ا. ردي ـگيز در بر ميبدن را ن يها و اعضادستگاه

زان ي ـآن هم با کنترل م ن،يسته آميفسفوس يشگيمصرف هم
هـا و  لي ـن نوتروفيسـت يس يادوره يري ـگبا اندازه( ن ر آيتأث

)  1nmolhalf-cystine/mg proteinحفظ آن کمتر از
 يري ـگن انـدازه يکه در کشور ما هنوز ا ،)۲( است يضرور

  . ستيسر نيم
  

  يريگجهينت
 ينـادر  يمـار يب ،کي ـس نفروپاتينوزيستيگرچه سا 

 ،راني ـت عـرب ا ي ـجمعدر ژه ي ـوران بـه يکن در ايول ،است
است که در اکثر موارد منجر بـه   يعينسبتاً شا يارث يماريب

 ني ـا از يکم ـ يتنهـا تعـداد   و شـود يم ـمرگ کودک مبتلا 
 ،هيوند کليافت پيدر اد ويز ةنيآن هم با صرف هز ان،يمبتلا

   ياپيدميولوژ ةمطالع ن رو،ياز ا .هستندات يح ةقادر به ادام
ــا شنا کنــد تــايرا طلــب مــ يبيشــتر يو مولكــول  ييســاب

 ة ن، مقـدمات مشـاور  ينوزيسـت يع ژن سيشـا  يهاونيموتاس

 )حـداقل در اسـتان خوزسـتان   ( يمارين بيقبل از ازدواج ا
  .فراهم شود
وزارت بهداشــت و کــه ســته اســت يشا: شــنهاديپ

مـاران  يب ةماران را در زمـر ين بيا ،يدرمان و آموزش پزشک
ت خـود  ي ـحما و تحت پوشـش و به حساب آورده خاص 
کاسـته   يآنان قـدر  مارانين بية ااز رنج خانواد دهد تا قرار
  . شود

  
  يقدردان

 يدو بخش نفرولـوژ  يحاصل همکار ،ن مطالعهيا 
تهـران   يد بهشتيشه يپزشکعلوم  يهاکودکان در دانشگاه

   شاپور اهواز بـود و در چـارچوب طـرح مصـوب    يو جند
   ةمورخــ ۲۷۵ة شــمار) يپزشــک ةنامــانيــموضــوع پا(

دانشـگاه   ،يپزشک ةدانشکد يپژوهشمعاونت  ۱۳۸۸/ ۲۸/۹
و  يهمکـار از  .صورت گرفت يبهشتد يشه يپزشکعلوم 

ه و ي ـتخصـص قرن فـوق  يتـرا زمـان  يخانم دکتر ممساعدت 
اطفـال و   يتخصص نفرولـوژ فوق يدکتر احسان ولو يآقا

ــ ــايهمچن ــدس چراغ ين آق ــمهن ــص ان ي ــارمتخص  ،يآم
  .شوديم يسپاسگزار
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Abstract 

Clinical and Laboratory Evaluation of Cystinotic Patients Admitted at 
Mofid and Labafinejad Hospitals (In Tehran) and Abuzar Children’s 

Hospital in Ahvaz 
 

Sharifian M1, Ahmadzadeh A2, Ahmadzadeh A1* 
 

  
 
Background and Objective: Cystinosis is a rare autosomal 
recessive disorder caused by accumulation of cystine in different 
organs. Infantile cystinosis characterized by Fanconi syndrome 
and growth retardation leading to renal failure. The aim of the 
study was to evaluate the clinical and laboratory findings of 
cystinotic patients attending at Mofid, Labafinejad hospitals (in 
Tehran) and Abuzar children’s hospital (in Ahvaz), Iran. 
Subjects and Methods: During 1995-2010, all children with 
cystinosis hospitalized at the above three centers were enrolled. 
Patients with the following criteria were considered as cases of 
cystinosis: i) signs and symptoms of Fanconi syndrome ii) 
Presence of cystine crystals in cornea using slit lamp.  
Results: Of all the subjeces, 44 children fulfilled the criteria of 
nephropathic cystinosis. There were 24 (54.05%) females and 20 
(45.5%) males. Among them, 21 (47.7%) cases were Arabs. The 
mean age of onset of symptoms was 8 (range 3-18) months. The 
mean age at the initial presentation of chronic renal failure was 3 
years. The most common clinical features in the patients were 
growth retardation (100%), presence of cystine crystal in 
cornea(100%), rickets(86%) and polyuria-polydipsia (83%). The 
commonest laboratory data were glucosuria (100%), renal 
tubular acidosis (97%), proteinuria (88.5%) and hyposthenuria 
(82%). Sixteen (36.3%) of the 44 patients received kidney 
transplant, of which 7 (43.7%) patients rejected their grafts. 
Finally, 13 (29.5%) of them were relatively good on medical 
treatment, 8 (18.1%) died, 2 (4.5%) on waiting list of kidney 
transplant and 21 (47.7%) missed follow up. 
Conclusion: Although cystinosis is a rare disease in the world, it 
seems to be a relatively common hereditary disease with 
unfavorable prognosis in Iranian Arabs.  
Sci Med J 2011;10(5):535-43 
 
Keywords: Fanconi syndrome, renal tubular acidosis, rickets. 
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