
گزارش 1 مورد تأخیر تکامل                                                                                                دکتر فیروزه ساجدی و دکتر محمدرضا هادیانجزی 

967سال یازدهم/ شماره 44/ فوقالعاده دو 1383                                                                   مجله دانشگاه علوم پزشکی ایران                        

 

گزارش 1 مورد تأخیر تکامل به علت فوکوسیدوز همراه با میلومننگوسل  
 

   
 
 

 I دکتر فیروزه ساجدی*

  II دکتر محمدرضا هادیانجزی  
   
 
 
 
   

    
 

 
  

 
 
 

 
 
  

مقدمه 
    بیمـاری فوکوسـیدوز اولیـن بـار در سـال 1968 توســـط 
ــد.(1و 2) در همـان  دوراند و همکارانش در 2 برادر توصیف ش
ــی فوکوسـیدوز توسـط ون هـوف و هـرس  سال نقص آنزیم
ـــاری کمتــر از 1 در هــر  گـزارش گردیـد.(3) شـیوع ایـن بیم
500/000 تولد زنده تخمین زده میشود(4) و هر سال تنها 10 
ــزارش مـیگـردد(5)  مورد از ایــن بیمـاری نـادر در امریکـا گ
اما مــوردی از همراهـی آن بـا میلومننگوسـل گـزارش نشـده 

است. فوکوسیـدوز در جنـوب ایتالیا شایعتـر از سایــر نقاط  
 
 

 
ــن بیمـاری همـراه بـا  میباشد.(4و 6) در این مقاله موردی از ای

میلومننگوسل معرفی میگردد.  
 

معرفی بیمار 
ــأخیر در نشسـتن      ف.ق، دختر 13 ماههای بود که به علت ت
به مرکز پزشکی توانبخشی صبا مراجعه کرده بــود. کـودک 
از زمان تولد میلومننگوسل(پوشــیده از پوسـت) داشـت و بـه 

همین علــت بستــری شــده بــود اما عمل جراحی برای وی  
 
 

چکیده  
    فوکوسیدوز یک بیماری متابولیک ارثی نادر است که به دنبال از بین رفتن یا کمبود فعالیت آنزیـم
فوکوزیداز ایجاد میشود. کمبود فعالیت این آنزیم موجب تجمع گلیکواسفنگولیپیدها، گلیکوپروتئینها
ــاری و الیگوساکاریدهای حاوی قند فوکوز در لیزوزومهای کبد، مغز و سایر اعضا میشود. این بیم
دارای فنوتیپهای بالینی مختلفی است و در اغلب موارد، به شکل شدید یا نوع شیرخوارگی در ســال
اول زندگی بروز میکند. مهمترین علائم بالینی در این نوع عقبماندگی تکامل روانی حرکتی، صورت
ــلالات اسـکلتی خشن و زبان بزرگ(شبیه بیماران موکوپلی ـ ساکاریدوز)، بزرگی کبد و طحال و اخت
به صورت دیساستوز متعدد میباشد. در انواع خفیفتر، علائم در سال دوم زندگی شروع میشود.
اولین علامت این بیماری آنژیوکراتوم است(مانند بیماری فابری) و پس از آن به تدریج پوست کلفت،
پلکها پفآلود، راه رفتن اسپاستیک و بابینسکی مثبت میشود. بیماری کــه در ایـن گـزارش معرفـی
ــأخیر در تکـامل حرکتـی مراجعـه کـرده بـود. در معاینـه میگردد دختر 13 ماههای بودکه به دلیل ت
فیزیکی تأخیر تکامل و رشد(وزن، قد و دور سر زیر منحنی 5% طبیعی بــود)، صـورت خشـن، زبـان
ــاهده شـد و بزرگ، پلکهای پفآلود، ناهنجاریهای اسکلتی و میلومننگوسل در ناحیه توراسیک مش

در بررسیهای آزمایشگاهی فعالیت آنزیم فوکوزیداز و موکوپلیساکاریدوری وجود نداشت. 
          

کلیدواژهها:    1 – صورت خشن     2 – تأخیر تکامل      3 – کمبود فوکوزیداز  

I) استادیار بیماریهای کودکان، دانشگاه علوم بهزیستی و توانبخشی، اوین، خیابان کودکیار، تهران، ایران.(*مولف مسئول) 
II) استادیار و فوق تخصص جراحی ترمیمی، دانشگاه علوم پزشکی و خدمات بهداشتی ـ درمانی ایران. 


