
1 خلاصه مقالات ارائه شده بصورت سخنراني

 زايمان هنگام مادرسنبا اطفالدريك نوع ديابت ارتباط بررسي

 متخصص تغذيه، مركز تحقيقات باليني واشنگتن: دكتر مهدي اخبارده

از.ديابت نوع يك شايعترين بيماري اندوكرينولوژي اطفـال اسـت:مقدمه عوامـل مختلفـي
يكژجمله استعداد  و عوامل محيطي در ابتلا به ديابت نوع در. انـد ثر شـناخته شـدهؤ م ـنتيكي

مـ سال درؤهاي اخير طي مطالعات انجام شده سن مادر هنگام زايمان به عنوان يكي از عوامل ثر
بر اساس ايـن مطالعـات بـا افـزايش سـن مـادر. ايجاد ديابت نوع يك اطفال شناخته شده است 

ميآهنگام زايمان احتمال ابتلاي كودك به ديابت نوع يك در  در همين راستا. يابد ينده افزايش
اي را تحت عنوان بررسي ارتباط ديابت نوع يك در اطفـال بـا سـن مـادرن شديم تا مطالعهآبر 

.هنگام زايمان انجام دهيم
 هدف اصلي اين مطالعه تعيين ارتباط ديابت نوع يك در اطفال بـا سـن مـادر هنگـام:هدف

.زايمان بوده است
مش:روش كار كننده در اين افراد شركت.اهده صورت گرفته است اين مطالعه به روش مورد

و كودكان غير مبتلا به ديابت بوده   1382اند كه در سال مطالعه كودكان مبتلا به ديابت نوع يك
و گـروه45تعداد گروه مـورد.در بخش اطفال بيمارستان مركزي بوستون بستري شده اند  نفـر

 از فرمي كه به همين منظور تهيـه شـده بـود وري اطلاعاتآ براي جمع. نفر بوده است90شاهد
از مهمترين متغيرهايي. استفاده شد سـن مـادر: كه مورد بررسي قرار گرفت عبارت بـوده اسـت
و سن ابتلا به ديابت-هنگام زايمان .رتبه تولد
مي:نتايج و سـن مـادر بر اساس اين مطالعه به نظر رسد كه بين ديابت نوع يـك در اطفـال

به اين ترتيب كه با افـزايش سـن مـادر هنگـام زايمـان.ارتباط وجود داشته باشد هنگام زايمان 
به35بخصوص در سنين  و بالاتر احتمال ابتلاي كودك در سال ينـده افـزايشآديابت نوع يك

مي. يابد مي و رتبه تولد احتمال ابتلاي كودك بـه همچنين به نظر رسد با افزايش تعداد زايمانها
.زايش يابدديابت نوع يك اف

يك ديابت:كلمات كليدي .سن مادر هنگام زايمان-نوع
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The CNS complications of malignant disease can be divided into those 
which are a direct or indirect result of the malignant process, and those 
which can be attributed to chemotherapy. Imaging plays an important role 
in the evaluation of patients with suspected CNS complications. When 
imaging findings are nonspecific, correlation with clinical and laboratory 
studies are often necessary to arrive at the correct diagnosis. In the 
leukemic patient with neurological symptoms, the differential diagnosis 
includes many possible considerations, such as direct CNS spread as well 
as cerebrovascular, infectious, or treatment related complications. More 
than one lesion may coexist.  

 Neurotoxicity is a common complication during cancer chemotherapy. 
It is estimated that 3–10% of children with acute lymphoblastic leukemia 
(ALL) experience acute, transient neurotoxicity during induction 
chemotherapy. Fatal acute neurotoxicity is rarely encountered. 
Neurological evaluation of children with ALL at diagnosis and during 
treatment is of value in order to diagnose neurological complications early 
so that appropriate intervention can be adopted.  

Neurocognitive sequelae of treatment for childhood cancer occur as a 
consequence of radiation to the whole brain or systemic therapy with high-
dose methotrexate or cytarabine or with intrathecal methotrexate and 
other agents. Children with a history of brain tumors, ALL, or non-Hodgkin 
lymphomare most likely to be affected. Risk factors include increasing 
radiation dose, young age at the time of treatment, treatment with both 
cranial irradiation and systemic or intrathecal chemotherapy, and female 
gender  

 Classification of CNS complication in leukemia:  
1)Direct leukemic involvement of the Central Nervous System:  
a)Meningeal leukemic infiltration    
b)Mimics of leukemic meningeal disease (chemical 

arachnoiditis/meningitis-ie. secondary to intrathecal chemotherapy)  
c)Nonmeningeal disease: (chloroma)  
2)Other CNS disease related to underlying and secondary effects of 

malignancy:  
a)Hematologic/ Cerebrovascular (Intracranial hemorrhage, Sinovenous 

thrombosis, Cerebral infarction)  
b)Paraneoplastic Syndromes (Progressive necrotizing myelopathy)  
c)Infection (brain abscess, encephalitis, meningitis)  
3)Direct effect of chemotherapy or radiation therapy:  
Diffuse necrotizing leukoencephalopathy  
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Mineralizing microangiopathy  
Other brain effects of chemotherapy (vasospasm)  
Cerebellar degeneration secondary to Cytarabine  
Chemotherapy induced (necrotizing) myelopathy  
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A 15-year-old, right-handed man presented for evaluation and 
treatment of uncontrolled seizures. His seizures began at 8 years of 
age. His first seizure was a generalized tonic-clonic seizure, and 
shortly after he started having auras described as feeling dizzy or 
lightheaded without any impairment in consciousness. He also had 
a third type of seizure. These were complex partial seizures and 
occurred mostly during the day with aura of a foggy sensation or 
difficulty getting his thoughts together, followed by staring, a smile, 
speech difficulty, either cannot speak at all or mumbles, with 
impairment in consciousness, lasting 1-2 minutes. There was 
minimal post-ictal confusion. These occurred 2-3 times per day. His 
previously failed medications include lamotrigine, carbamazepine, 
oxcarbazepine, phenytoin, levetiracetam, and zonisamide. His 
diagnosis was localization-related epilepsy with medically refractory 
complex partial seizures; localization was uncertain based upon 
history and examination. Interictal EEG showed frequent right 
anterior to mid temporal spikes and sharp waves and ictal EEG 
showed right temporal seizures. MRI was normal and Interictal PET 
scan showed hypometabolism in the superior right temporal lobe 
along the sylvian fissure. The data suggested a right temporal 
neocortical focus, in the anterior to midtemporal lobe, with EEG 
and PET both implicating the right temporal lobe. We planned a 
right temporal resection with intra-operative electrocorticography. I 
will discuss the possibility of doing epilepsy surgery with limited 
resources (in developing countries). 
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 مطالعه الكترواكوستيك والكتروفيزيولوژيك شنوائي

 در كودكان با سابقه هيپر بيلي روبينمي

 اعصاب كودكان، استاد دانشگاه علوم پزشكي مشهدفوق تخصص: دكترفرح اشرف زاده
و اديولوزيست، مركز كاشت حلزون شنوائي خراسـان،: طالع رضا محمد كلينيـك تخصـصي شـنوائي

 تعادل يزواك

و تعادل يزواك:رئوف اصغر علي  اديولوزيست، كلينيك تخصصي شنوائي

و تعاد اديولوزيست،: رئوف اكبر دكتر علي كل يزواكلينيك تخصصي شنوائي

و هدف  علـل تـرين، يكـي از مهـم مستقيم در دوره نـوزادي غير بيلي روبين افزايش:زمينه
و الكتروفيزيولوژيـك شـنوايي بررسـيهاي دقيـق. شنوايي اسـت عصب آسيب الكتروآكوسـتيك
و مداخله درماني مناسب گردد مي .تواند سبب تشخيص زودرس

و29 كودك شامل65:روش كار سـابقه مـاه بـا39در محـدوده سـني يـك تـا پـسر36 دختر
و تعـادل يـزواكدر هيپربيلي روبينمي نوزادي  مـورد ارزيـابي شـنوائي قـرار كلينيك مركـزي شـنوائي

رفلكـس"،)TEOAE("گذراي گوش هاي صوتي گسيل"، آزمايشات پرسشنامهپس از تكميل. گرفتند
و)ABR("پاسخ شنوايي ساقه مغز"،)Acoustic Reflex("صوتي "پاسخ برانگيخته پايدار شـنوايي"،

)ASSR (هر مييك براي .شد انجام
ــايج ــزان:نت ــرمتوســط مي ــزان ايكت ــر مي ــهmg/dl 95/4±33/27 در كودكــان براب ــا دامن  ب

mg/dl 22از23در. بـــود45 تـــا درmg/dl 25 درصـــد مـــوارد كمتـــر  درصـــد بـــين40،
mg/dl 25در30تا و از37،  درصد از كل كودكان3/32در. بودmg/dl 30 درصد موارد بالاتر

 درصـد8/53در. درمـاني انجـام نـشده بـودmg/dl 11/2±10/25 بيلي روبين مورد مطالعه با
درmg/dl 31/4±14/28 بيلي روبين موارد با و  روبـين بيلـي درصـد كودكـان9/13 فتوتراپي
mg/dl 90/5±75/33دراسفكــــسي زايمــــاني. تعــــويض خــــون انجــــام شــــده بــــود

در7/30 و تولد زودرس گـذراي هـاي صـوتي گـسيل". وجـود داشـت درصد8/13 درصد موارد
در با تمركز پاسخ در محدوده فركانس ) TEOAE("گوش  درصد كودكان ثبـت7/67هاي پايين

ــد ــايج. گردي ــوتيرف"نت ــس ص ــز"،"لك ــاقه مغ ــنوايي س ــخ ش ــه"و"پاس ــخ برانگيخت  پاس
در"پايــدار شــنوايي  عــصبي-كــم شــنوايي حــسي. درصــد كودكــان طبيعــي بــود1/26 تنهــا
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ــا عميـــق در ــنوايي/ نوروپـــاتي" درصـــد مـــوارد3/32متوســـط تـ "ناهمزمـــاني شـ
)Auditoty Neuropathy / Dys-Synchrony ( شد6/41در . درصد كودكان مشاهده

ت شنوائي فيزيولوژيك الكتروانجام آزمايشات: گيري يجهنت ثيرات عملكـرديأ، براي آگاهي از
وو شدت آسيب، با هدف انتخاب روش  هاي درماني مناسب به منظور كاهش سطح بيلي روبـين

دا  با توجه به اين كه در درصد بالايي از نوزادان بـا. مي، ضروري استئجلوگيري از آسيب مغزي
مي"ناهمزماني شنوايي/ نوروپاتي"بالا، اختلال شنوايي به صورت بيلي روبين  شـود، مشاهده

و از دست ندادن آنهـا بـه ويـژه در برنامـه  هـاي غربـالگري شـنوايي براي شناسايي اين كودكان
و"گـذراي گـوش هاي صـوتي گسيل"نوزادان، بهتر است وضعيت شنوايي حداقل با دو آزمايش 

. ورد بررسي قرار گيردم"پاسخ شنوائي ساقه مغز"
گـذراي گـوش، هـاي صـوتي بيلي روبين بالاي نوزادي، كرنيكتروس، گسيل: كليدي كلمات

.ناهمزماني شنوايي/ پاسخ شنوايي ساقه مغز، پاسخ برانگيخته پايدار شنوايي، نوروپاتي
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Background: Indirect hyperbilirubinemia during the neonatal 
period is known to be an important risk factor for auditory 
impairment. Electroacoustic and electrophysiologic tests can detect 
injuries early, and guidance to proper managemen.     

Method: Sixty five children 29 girls and 36 boys with age range 
of 1 to 39 months, with a history of neonatal hyperbilirubinemia 
were studied in Pezgvac audiology center referred to evaluate 
auditory system. The "transient evoked otoacoustic emission", 
"acoustic reflex", "auditory brainstem response" and "auditory 
steady-state response" tests were performed for each child after 
completing a history form.      

Results: The mean score of bilirubin was 27.33 ± 4.95 mg/dl 
(range: 22-45 mg/dl). It was lower than 25 mg/dl in 23%, between 
25-30 mg/dl in 40% and more than 30 mg/dl in 37% of children. 
32.3% of children with 25.10 ± 2.11 mg/dl bilirubin score didn’t 
receive any therapeutic intervention. Phototherapy was taken for 
53.8% of children with 28.14 ± 4.31 mg/dl bilirubin score, and 
blood exchange was performed in 13.9% of children with 
33.75 ± 5.90 mg/dl bilirubin score. 30.7% had history of birth 
asphyxia and 13.8% were preterm. Transient evoked otoacoustic 
emission was recordable in 67.7% of cases in frequencies lower 
than 2 KHz. The normal result in "acoustic reflex", "auditory 
brainstem response" and "auditory steady state response" tests was 
shown just in 26/1% of cases. Moderate to profound sensory neural 
hearing loss in 32.3% of cases and auditory  
neuropathy/dys-synchrony in 41.6% of children were revealed too.   

Conclusion: Conducting auditory physiologic tests sensitive to 
hyperbilirubinemia place of injury are necessary to inform of 
functional effects and severity of disorders and select appropriate 
therapeutic methods to decrease bilirubin level and prevent 
permanent brain damage. Because auditory neuropathy/dys-
synchrony is shown in high percents of hyperbilirubinemic 
neonates, the "otoacoustic emission" and "auditory brainstem 
response" are essential tests to identify and don't miss these 
children in the screening programs specially. 
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 ميوپاتيهاي ميتوكندريال

 فوق تخصص اعصاب كودكان، دانـشيار دانـشگاه علـوم پزشـكي:رضا اشرفي دكتر محمود

 تهران، مركز طبي كودكان

از. ارگـانلي بـه نـام ميتوكنـدري را شـرح داد 1897 در سال Bendaاولين بار ميتوكنـدري
و  تعداد آن در سلولها. نمايد مي حجم سيتوپلاسم را اشغال%25بزرگترين ارگانلهاي سلول بوده

 نخـستين مـورد بيمـاري 1962و همكاران در سـال Luft. از چند صد تا چند هزار متغير است 
آنها يك زن جوان سوئدي را شرح دادنـد كـه عليـرغم طبيعـي. ميتوكندريال را گزارش نمودند

م بودن تستهاي تيروئيدي علائم افزايش شديد متابوليسم را نـشان مـي  و يتوكنـدريهاي او از داد
را. نظر ساختمان غير طبيعي بودند نامند كه حاصل اخـتلال ميLuft diseaseاين بيماري نادر

و. در فسفريلاسيون اكسيداتيو است  در دهه بعد توجه محققين بـاليني بـه اخـتلالات عـضلاني
ال بـا اولـين بـار ارتبـاط بـين اخـتلالات ميتوكنـدري. بخصوص مرفولوژي عضله معطوف گرديد 

در بــسياري از بيمــاران بــا. مطـرح گرديــد Olson توســط 1972سـندرمهاي عــصبي در ســال 
و عـضله شـديداً ميوپاتي و اغلب مغـز هاي ميتوكندريال علائم محدود به عضلات اسكلتي نبوده

اي ترم آنسفالوميوپاتي ميتوكندريال را برگزيد ولي عده 1977 در سال Shapira. گرفتار هستند 
.دهند ترم سيتوپاتي ميتوكندريال را ترجيح ميEggerاز جمله

مي بيماريهاي ميتوكندريال از لحاظ باليني به سه دسته اصلي تقسيم :شوند بندي
 اختلال در اكسيداسيون اسيدهاي چرب.1
 نارسايي در متابوليسم پيروات.2
 مشكلات زنجيره تنفسي.3

ميتوكنـدري اسـت كـه حـاوي زنجيره تنفسي حاوي پنج كمپلكس آنزيمي در غشاء داخلي
و70. پلي پپتيد است 100بيش از   پلي پپتيد را ژنوم ميتوكنـدري13 پلي پپتيد را ژنوم هسته

 ردوكتـاز كـه-Q كـوآنزيم- يا نيكوتين آميـد آدنـين فـسفاتIكمپلكس. كندمي) Code(كد
و حاوي ب. باشـد ساب يونيـت مـي41بزرگترين كمپلكس زنجيره تنفسي است اعـث ايـن جـزء

.شود ميQانتقال الكترونها به جزء كوآنزيم 
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و نقش مهمـي4 ردكتاز كه حاويQ يا سوكسينات كوآنزيم IIكمپلكس  ساب يونيت است
و انتقال الكترونها به كوآنزيم . داردQدر تبديل سوكسينات به فومارات

و11 اكــسيدوردكتاز كــه حــاويC ســيتوكرومQ يــا كــوآنزيم IIIكمــپلكس  جــزء اســت
. منتقل كنندIV را احياء كرده تا الكترونها را به كمپلكسCسيتوكروم

. جزء است13 اكسيد از كه حاويC يا سيتوكروم IVكمپلكس
و توليد14 كه حاوي ATP Synthase ياVكمپلكس .كند ميATP جزء است

ري لاكتـاتگي هاي ميتوكندريال باشد اندازه هر زمان كه شواهد باليني مطرح كننده بيماري
و تقـلا هنگـام خـون چون با تند.و پيروات اولين تست آزمايشگاهي است  گيـري شـدن تـنفس
گيـري لاكتـات در خـون شـرياني بهتر است انـدازه. شود افزايش سريع لاكتات وريدي ديده مي 

گيـرد بهتـر اسـت از گـارو گيري به صـورت وريـدي انجـام مـي در صورتي كه خون. انجام گيرد 
چـون. بر خـون برتـري دارد ) CSF( نخاعي-گيري لاكتات در مايع مغزي اندازه. ردداستفاده نگ 

و لـيكن لاكتـات  . افـزايش يافتـه اسـت CSFمواردي وجود دارد كه لاكتات خون طبيعي بـوده
و لـيكن لاكتـات فقدان افزايش لاكتات سرم، تشخيص بيماريهاي ميتوكندريال را رد نمـي كنـد

مي از احتمال اين CSFطبيعي  (كاهد بيماري ).مگر در نوع محدود به عضله.
CSF dlmgلاكتات طبيعي /7/27/11 litumol يا± /3/03/1 يو لاكتـات طبيعـ±

dlmgسرم /205/4 و− dlmg در خون وريدي /145/4 لازم. باشد در خون شرياني مي−
نم به ذكر است كه به اندازه  اولـين نـشانه تـشخيص.ونـه لاكتـات نبايـد اكتفـا شـود گيري يك

آميزي گومري تـري با رنگ RRF. در بيوپسي عضله است RRFميوپاتيهاي ميتوكندريال يافتن 
.هيدروژناز ديده مي شوددزو يا سوكسينات ) Modified(كروم تغيير يافته 

RRF بنـديا حاصل تكثير مرضي ميتوكندريهاست كه در زيـر سـاركولما تجمـع مـي .RRF 
ــر بيماريهــاي RRF.شــود اساســاً در ضــايعات فــسفريلاسيون اكــسيداتيو ديــده مــي عــلاوه ب

: تـوان از مـوارد زيـر نـام بـرد شود كه از جمله مـي ميتوكندريال در شرايط ديگري هم ديده مي 
و جراحات اكتـسابي ژنـوم ديستروفي عضلاني، پلي ميوزيت، در ماتوميوزيت، برخي گليكوژنوزها

.Zidovudineدري در اثر تجويز ميتوكن
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 به BIG- IVتجويز ايميون گلبولين بوتوليسم انساني

 صورت وريدي در درمان بوتوليسم شيرخواران

و اعـصاب كودكـان، اسـتاديار دانـشگاه علـوم: دكتر سوزان امير سالاري فوق تخصص مغز

ا (پزشكي بقيه )عج...
ا استاديار دانشگاه علوم پزشكيمتخصص اطفال،: دكتر زهرا خليلي متين زاده (بقيه )عج...

ايـن بيمـاري. عـضله اسـت-هاي درگير كننده محل اتصال عـصب بوتوليسم يكي از بيماري
از: بوتوليسم سه نوع دارد. شود توسط توكسين كلستريديوم بوتولينيوم ايجاد مي  بوتوليسم ناشي

و بوتوليسم شيرخوارگي . غذا، بوتوليسم ناشي از زخم
ب. ايعترين فرم نوع شيرخوارگي اسـتش مـاري بعنـوان يـك علـت هيپوتـوني در سـنيايـن

در بوتوليسم شيرخوارگي اسپوركلستريديوم بوتولينوم، توسط شيرخوار. شيرخوارگي مطرح است 
مي خورده مي  و در داخل بدن شيرخوار توكـسين توليـد شود، در دستگاه گوارش كولونيزه گردد

تا3وارگي بين سنين بوتوليسم شيرخ. شود مي و دامنـه علائـم مـاهگي رخ مـي9 هفتگي دهـد
ا يك يبوسـتببيماري اغلب. باليني از هيپوتوني خفيف تا مرگ ناگهاني شيرخوار متفاوت است 
و سپس يـك فلـج شـل پـايين رونـد همـراه بـا فلـج درباعـصا شديد شروع  كرانيـال، ضـعف

و متعاقباً در ضـعف از انـدامها رخ مـي مكيدن،گريه ضعيف، كاهش حركات صورت دهـد، ضـعف
و مـرگ گـردد، در صـورت انجـام اقـدامات حمـايتي،  تنفس ممكن است سبب نارسايي تـنفس

مي6تا2بيماري معمولاً بعد از  تشخيص بـا جـدا كـردن. رود هفته خود به خود رو به بهبودي
و مـدت پتانـسيل در الكتروميوگرافي نيز دامنـ. ارگانيزم يا توكسين از نمونه مدفوع است  هـايه

و انجام تست تحريك مكرر عـصب بـا فركـانس بـالا، سـبب ايجـاد پاسـخ عمل كاهش مي  يابند
از(درمان با انجام اقدامات حمايتي است. شودمي) Incremental(افزايش يابنده  شـامل تغذيـه

و نيز حمايت تنفس با استفاده از دستگاه تـنفس مـصنوعي  در صـورت راه گاواژ يا تغذيه وريدي
فايـده سين را در بوتوليـسم شـيرخوارگي بـي توك ـنتـيآدر كتابهـاي مرجـع، اسـتفاده از ). نياز

اند اما مطالعاتي كه در چند سال اخير انجام شده، اسـتفاده از ايميـون گلبـولين وريـدي دانسته
م ) BIG-IV(بوتوليسم انساني  و مفيـد دانـستهؤرا در درمان بوتوليسم شيرخواران رايبـ. انـد ثر



هشتمين كنگره اعصاب كودكان ايران

 
12

در67 ساله كه بر روي30مثال در يك مطالعه  بيمارستان ICU بيمار با بوتوليسم شيرخوارگي
كه52كودكان لوس آنجلس انجام گرفت، كه15 دريافت نكرده بودند با BIG-IV نفر نآ بيمار
. را دريافت كرده بودند مقايسه شدند

ازآنتيجه نهايي اين مطالعه  در زمان تشخيص بيماري، بـه طـور BIG-IVن بود كه استفاده
در قابل ملاحظه و اسـتفاده از دسـتگاه تـنفس مـصنوعي را ICUاي طول مدت بستري، اقامـت

در5 شـيرخوار مبـتلا بـه بوتوليـسم در طـي 123در مطالعه ديگري كـه روي. كاهد مي  سـال
در. شـد در طـي سـه روز بعـد از بـستري در بيمارسـتان تزريـق BIG-IV. كاليفرنيا انجام شـد

، كـاهش در مـدت بـستري در BIG-IVمقايسه با گروه كنترل در شيرخواران درمـان شـده بـا
و كـاهش در دوران اسـتفاده از و كاهش در مدت استفاده از دستگاه تنفس مصنوعي بيمارستان

. تغذيه وريدي يا تغذيه با گاواژ مشاهده شد
 در درمـان BIG-IVتفاده زودرس از كند كـه اسـ مجموعه مقالات ارائه شده ما را متقاعد مي

م شيرخواران مبتلا به بوتوليسم بي و . ثر استؤخطر
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 ميوپاتي متابوليك

 فوق تخصص اعصاب اطفال، استاديار دانشگاه علوم پزشكي گيلان: زاده دكتر وحيد امين
 كارشناس پرستاري دانشگاه علوم پزشكي گيلان: نعيمه خليقي سيكارودي

از بيماريهاي ارثي هستند كه در اثر نقايص آنزيمي ناشي از نقص ژني ايجاد گروهي هتروژن
و مي نتيجـه توليـد انـرژي در فيبـر عـضلانيدرو ATPحفظ شوند كه سبب اختلال در توليد
و اهميت آنها در شباهت علايم باليني آنها با ساير اخـتلالات.شوند مي بيماريهاي نادري هستند

.عصبي عضلاني است
گلـوكز وگليكـوژن اسـت بطوريكـه،ت عمده عضلات اغلب شامل اسيدهاي چـرب آزاد سوخ

)بلنـد كـردن وزنـه( ايزومتريك زمان ورزش شديددر، حين استراحت بيشتر از اسيد چرب آزاد 
و واكنش كراتين كيناز ودرو گليكوليز بيهوازي  ورزش سوب ماكزيمال كـم شـدت قنـد خـون

ت شدت بيشترباو آزاداسيد چرب ميأتوسط گليكوژن . گردد مين
و ضـرورت دارد كـه ATP حفـظ ثابـتو است ATPانبساط عضلات مرهون تجزيه انقباض

ت توسط مكانيزم  ميأهاي ذيل واكنش كـراتين، فسفوريلاسيون اكسيداتيو،گليكوژنوليز:شود مين
و متابوليزم چربيئوواكنش نوكل، كيناز .تيد پورين

كه سبب خستگي عضلاني( كه منجر به توليد لاكتات است بيهوازيگليكوژنوليز يا از طريق
 يــا از طريــق هــوازي اســت كــه ســبب تبــديل پيــروات بــه اســتيل كــوآ توســطو)شــود مــي

pyruvate dehydrogenase complex بشودمي ونوبه خوده كه آب وارد سيكل كربس توليـد
ميو .شود دي اكسيد كربن

مي ميتو غشاءدريوات يلاسيون اكسيد فسفور مسير و كندري انجام منبـع عمـده انـرژي شـود
كـه در آن حركـت)كنـد برابر انرژي بيشتري نسبت بـه گليكـوليز ايجـاد مـي18( سلولي است 

آن انجـام مـيQ كـوآنزيموCالكترون توسط نـاقلين آن از قبيـل سـيتوكروم  5گيـرد كـه در
ميو ATP كمپلكس سبب توليد .شوند انرژي

 اسـت كـه توسـط بتـا اكـسيداسيون در ميتوكنـدري زم چربي نيز منبع مهم انـرژي متابولي
و صورت مي اسـتفاده LDL گيرد كه در آن اسيدهاي چرب مشتق از تريگليـسريد بافـت چربـي
و(.ميشوند و اسيدهاي چرب با زنجيره كوتاه اسيدهاي چرب بـا زنجيـره متوسط بطور مستقيم
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ماحصل واكنش فوق توليد استيل كوآ است كـه)با كارنيتين هاي همراه طويل با واسطه واكنش
مي به در كبد عمدتاً  شود كه سوخت عمده مغز در زمان گرسنگي طـولاني اجسام كتوني مبدل

ت ميأرا .شود مغزي رد نمي-چون اسيد چرب با زنجيره طويل از سد خوني. كند مين
و، عـدم تحمـل ورزش( علايم باليني ميوپاتي متابوليك بيشتر ديناميـك اسـت درد كرامـپ

 بـصورت علايـم در نقص چرخه گليكوليز).ضعف ثابت گروههاي عضلاني( تا استاتيك)عضلاني
و است كه در برخـي مـوارد نقـص چرخـه گليكـوليز بـا ميوگلوبينوري مكرر عدم تحمل ورزش

)second wind( شـود نوشيدني شيرين يا استراحت در ابتداي كرامپ بهبودي نسبي ايجاد مـي 
در نقـص ).out of second wind( شـوند بهتـر نمـي)7 گليكـوژنز تيـپ( ولي در برخي مـوارد

با  و متابوليزم چربي علايم بيشتر و بـر خـلاف نقـص شـوند گرسنگي طولاني ايجـاد مـي ورزش
و اغلـبو شـوند نمـي second wind متابوليزم قندها دچار كرامپ واقعي يا كونتراكچر عضلاني

ب، بيهوشي عمومي،ط عفونتعلايم توس ميا سرمابرخورد .شودو غذاي پرچرب ايجاد
در برخورد با موارد احتمالي ميوپاتي متابوليـك ابتـدا بايـد ديـد علايـم اسـتاتيك اسـت يـا

در.ديناميك هر چند اغلب موارد علايـم بيماريهـاي ميوپـاتي متابوليـك ديناميـك اسـت ولـي
از ريال چه ناشي از اختلالات ميتوكند ميوپاتي و DNAنقص ناشي چـه اخـتلال ميتوكنـدريال

و ارثي اكسيداسيون اسيد چرب هـر  را دو علامـت اسـتاتيك مرحلـه دوم. دارا اسـت ديناميـك
در بيمـاران: است كه بر اساس الگوي علايم باليني است تعيين تيپ اختلال بيوشيميايي زمينه 

و( با شدت خفيف تا متوسط  و)يرو پياده دويدن آهسته ايجـاد نقص اكسيداسيون اسيد چـرب
بيـانگر نقـص در متـابوليزم) دو سـرعت( علايم با ورزش شديد ايزومتريك يا ايزوتونيك شـديد 

.قندها است
كـارنيتين، اسـيداوريك، LDH، پيروات، تحقيقات آزمايشگاهي شامل بررسي سرمي لاكتات

ــال و توتـ ــد، آزاد ــدي، CK، قنـ ــاز كبـ ــرانس آمينـ ــيربروK،ca،P، تـ ــونسـ ، ادراري كتـ
و در مــي CK.اســيد ديكربوكــسيليك اســت ميوگلــوبين  توانــد در اخــتلالات گليكــوليز حتــي

 كمبــود درCK مقابــلدر) بخــصوص در مــواردي بــا علايــم اســتاتيك( اســتراحت بــالا باشــد
CARNITINE PALMITOYL TRANSFRASE )حتي حين حمله)اختلال متابوليزم چربي

در ديكربوكسيليك در همه موارد نقـص بتـا اكـسيداسيون ميتوكنـدريال اسيد. باشد نرمال مي 
و DNAنقصدر.ادرار بالاست مـوارد نقـص بتـا.پيـروات سـرم بالاسـت ميتوكندريال لاكتـات

و اكسيداسيون اسيد چرب  در. بالاسـت آمونياك با سندرم شبه راي سطح خوني ترانس آميناز
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و موارد مشكوك به نقص متابوليزم چربي گرسـنگي ميـزان پلاسـمايي بايـستي در فـاز حملـه
و اسيدهاي آلـي ادرار را انـدازگيري كـرد، كارنيتين و آسيل كارنيتين  ممكـن( آسيل گلايسين
بstable مواردي كه از نظر متابوليك فرد است در در).شـدااست مقادير فوق نرمال  بطـور كلـي

درگيري بافتهايي كه از نظر متابوليـك:شدموارد ذيل بايستي به نقص متابوليزم چربي مشكوك
و( چرب وابسته هستند به اكسيداسيون اسيد  حملـه راجعـه هيپوگليـسمي،)عضلهو كبد قلب

به1/1كه بطور نرمال FFA/KETON( هيپوكتوتيك مي1/2 است عدم جبـران،)رسد يا بيشتر
و  و متابوليك حين استرس  تشخيـصي ديگـر شـامل روشـهاي.سرمي كـارنيتين تغييرات بافتي

EMG تـست ورزش" تـست ديگـر.بيوپسي عضله است كه در جاي خود بايـستي بكـار رودو
 در نقـص متـابوليزم معمـولاًو سـال كـاربرد دارد7 ساعد است كه در اطفال بالاي"ايسكميك

غيـر نرمـال اسـت ولـي در نقـايص  phosphorylase b kinaseقندها بجز كمبود اسيد مالتـازو
ومتابو .ميتوكندريال طبيعي است ليزم چربي
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 بيماري دويك يا نورورميليت اپتيكا
Devic disease or neuromyelitis optic 

 استاديار كودكان، دانشگاه علوم پزشكي شيراز: دكتر سرور اينالو

و عـصب يك بيماري شديد دي ميلنيزه ائديوپاتيك است كه عمدتاً سيستم عصبي مركـزي
مياپتيك را گرف و پروگنوز خوبي ندارد. كند تار .اين بيماري در تمام دنيا پراكنده است

شد كه نوع خاصي از بيماري مالتيپل اسكلروز باشد ولي تحقيقات جديد نشان قبلاً تصور مي
و مشخصات پاتولوژيك اين بيماري بـا بيمـاري دهد كه سير بيماري، يافته مي هاي آزمايشگاهي

 يكــي از مشخــصات ايــن بيمــاري وجــود آنتــي بــادي. داردمالتيپــل اســكلروز تفــاوت 
Neuromyelitis optic (NMO) IgG باشـد كـه در بيمـاران نخـاعي مـي- در مايع مغـزيMS 

و مقـاوم بـه. شود مشاهده نمي و در موارد پيشرونده درمان حاد بيماري شامل استروئيد تزريقي
. درصد بيماران عود خواهنـد داشـت90.داستروئيد پلاسمافورز به بهبود بيماران كمك خواهد كر 

در مواردي كـه بيمـاري. شود براي پيشگيري از عود دارو مصرف شود به همين دليل توصيه مي
و در مـوارد خفيف باشد براي پيشگيري از عود آزتيوپرين يا ميلوفنولات خوراكي توصيه مي  شود

م مي Rituximobشديد  و بيمـاري در مجموع پروگنوز اين. ثر باشدؤتواند بيماري خوب نيـست
و درمان ايـن. باشد پيشرونده مي  با معرفي دو بيمار مروري بر اطلاعات جديد در زمينه تشخيص

:بيماري خواهيم داشت
و ضعف انـدامها مراجعـه نمودنـد9و8دو دختر  ساله با اختلال در راه رفتن بصورت لنگش

و بيماران با تشخيص ميليـت عرضـي نخاع گردني ضايعات دي ميلينه مشاهده گرد MRIدر يد
و اختلال بار با حملات نوريت درمان شدند پس از آن چند  و حملات ضعف اندام تحتاني اپتيك

و با تشخيص بيماري دو يك تحت درمان قرار گرفتند . اسفكتري مراجعه نمودند
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 سندرم گيلن باره حاد در كودكان

علوم، مركز تحقيقات سلامت كودكان، دانشگاه استاد نورولوژي كودكان:دكتر محمد برزگر

 تبريزپزشكي

ترين علت فلج شل حـادعباره شاي با كاهش چشمگير در ميزان بروز فلج اطفال، سندرم گيلن
اين سندرم يك اختلال خود ايمني سيستم عصبي محيطي بوده كه منجـر. باشد در كودكان مي 

ازأبه ضعف حركتي پيشرونده تو  . هاي وتـري عمقـي مـي شـود بين رفتن رفلكسم با كاهش يا
هر4تا6/0ميزان بروز آن بين خـصوصيات بـاليني،. باشـد هزار نفر در سال مي 100 مورد در

و معاينه باليني منجر به تشخيص بيماري مي  افزايش(هاي آزمايشگاهي شود كه با يافته سير آن
ــارز ســلول-پــروتئين مــايع مغــزي ــدون افــزايش ب آنهــا نخــاعي ب و مطالعــات)ي ســفيد در

ت ميأالكتروفيزيولوژيك هاي افتراقي عمده اين سندرم شامل ميليـت عرضـي، تشخيص. شود ييد
و مياستين گراويس مي  اگرچه اغلـب. باشد نوروپاتي توكسيك، فلج تيك، بوتوليسم شيرخوارگي

ا باره سير نسبتاً كودكان با سندرم گيلن  و خوبي دارنـد معهـذا در مرحلـه حـاد، خـتلال تنفـسي
. توانند منجر بـه مـرگ بـشوند درگيري سيستم اتونوم خطرات بالقوه اين بيماري هستند كه مي 

و پلاسما فـرزيس بـراي بيمـاراني درمان عمدتاً و استفاده از ايمونوگلوبين وريدي  حمايتي بوده،
مي كه به علت شدت ضعف قادر به راه رفتن نمي .شود باشند توصيه

.باره، فلج شل حاد، دوران كودكي ندرم گيلنس:كلمات كليدي
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The Guillian-Barre syndrome (GBS) is characterized by the acute 
onset of rapidly progressive, symmetric muscle weakness with 
absent or decreased deep tendon reflexes. GBS is the most common 
cause of acute flaccid paralysis in childhood, with an incidence of 
0.6-4 per 100 000 population per year. The clinical features are 
distinct and taking a history and an examination generally lead to 
the diagnosis that can then be confirmed by supportive laboratory 
tests and electrodiagnostic studies. The major considerations in 
differential diagnosis include transverse myelities, toxic neuropathy, 
tick paralysis, infantile butolism and myasthenia gravis. Although 
most children with GBS have a relatively benign clinical course, 
some become very ill and require intubation with intensive care 
monitoring.Immunomodulating treatment shuoud be used for any 
child who loses the ability to walk. 

Key words: Guillian-Barre syndrome, acute flaccid paralysis, 
childhood. 
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و شدت آسفكي پري ناتال6ارتباط بين سطح سرمي اينترلوكين

 فوق تخصص نوزادان، استاديار دانشگاه علوم پزشكي مشهد: دكتر حسن بسكابادي
 فوق تخصص نوزادان، استاد دانشگاه علوم پزشكي مشهد: دكتر غلامعلي معموري

 پزشكي مشهد ايمونولوژي، دانشيار دانشگاه علومPHD: دكتر جليل توكل افشاري

 عروق دانشگاه علوم پزشكي مشهد،مركز تحقيقات قلب: دكتر مجيد غيور

 دكتراي پزشكي اجتماعي، استاديار آمار حياتي دانشگاه علوم پزشكي مشهد: دكتر محمد تقي شاكري

و: مقدمه و حوش تولد بـوده كـه بـراي جنـين  آسفكسي پري ناتال يك حادثه جدي حول
بـا شـدت آسفكـسي ) 6IL(6هدف اين مطالعه ارزيابي سـطح اينترلـوكين.نوزاد خطرناك است

.باشد مي
 تـا86نگر بوده كه بمدت يكسال از تيرمـاه يك مطالعه موردي شاهدي آينده:روش مطالعه

سـومو در روز اول، دوم 6IL در بيمارستان قائم مـشهد انجـام شـده سـطح سـرمي87مرداد
و بند ناف نوزاد غير عفوني دچا37زندگي در  شد نوزاد سالم اندازه45ر آسفكسي .گيري
43 شدند) HIE( در نوزاداني كه دچار آنسفالوپاتي هيپوكيك ايسكميك 6ILغلظت:نتايج

 نشدند، بوده است يـك HIEو دو برابر نوزادان آسفكسي كه دچار ) P<0.001( برابر نوزاد نرمال
پيش آگهي كوتاه مـدت ايـن نـوزادانو همچنين HIEو درجه 6ILارتباط مشخص بين سطح

.وجود داشت
و نتيجه يابد كه بـا در آسفكي پري ناتال بطور مشخص افزايش مي6ILسطح: گيري بحث

و پيش آگهي كوتاه مدت آن نيز ارتباط دارد .شدت بيماري
.يك ايسكميكس، آنسفالوپاتي هيپوك6آسفكسي، نوزاد، اينترلوكين:كلمات كليدي
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Background: Prinatal asphyxia is a serious event which can 
harm a fetus or newborn baby. The aim of this study was to define 
the predictive values of serum concentrations of interleukin -6(IL-6) 
with severity of perinatal asphyxia. 

Design and methods: This was a prospective (case-control) 
study conducted between June 2007 and July 2008, Ghaem 
Hospital, Mashhad- Iran. Serum IL-6 levels were measured at first, 
second and third days of life in 37 consecutive uninfected newborns 
with perinatal asphyxia and 45 randomly selected healthy 
newborns. 

Results: Serum IL-6 concentrations in the infants who developed 
hypoxic-ischemic encephalopathy was 43 fold as the values in the 
normal infants (p<0.001) and 1.9-fold as high as those in the 
infants with asphyxia who did not develop hypoxic-ischemic 
encephalopathy (p<0.001).There was also a significant relationship 
between interleukin-6 and the degree of hypoxic-ischemic 
encephalopathy, and between interleukin-6 and 
neurodevelopmental outcome at discharge time. 

Conclusions: Serum levels of IL-6 increase considerably after 
birth asphyxia, and that these increases were more pronounced in 
the infants with severe clinical course and short poor prognosis. 

Key words: Hypoxic- ischemic encephalopathy, Interleukin-6, 
Newborn, Perinatal asphyxia. 
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 مياستني يا ميگرن، مسئله اين است

 دانشگاه علوم پزشكي مشهد نورولوژيست، استاديار: بوستاني دكتر رضا

سن ساله16 بيمار خانم:معرفي بيمار و12اي است كه از  سالگي دچـار حمـلات دوبينـي
ي، پس از مراجعه به متخصص جراحي اعـصاب بـا ظـن بـه مياسـتن.افتادگي پلك ميشده است

و مستينون براي وي شروع مي  بـا توجـه.كه باعث بهبودي علائم ميگردد شود كورتيكواستروئيد
و به علـت بزرگـي مختـصر تيمـوس  به پاسخ مناسب به درمان فوق اسكن مدياستن انجام شده

پس از تيمكتومي براي كاهش دوز استروئيد به نورولوژيست معرفـي.گردد كانديد تيمكتومي مي 
كه مي و دوبيني(با قطع تدريجي استروئيد علائم باليني شود در ايـن. نماينـد برگشت مـي) پتوز

شود كه تا حدود زيـادي تـشخيص مياسـتني را زيـر مرحله شرح حال مجددي از بيمار اخذ مي 
ميؤس  فتوفـوبي بيمار از حوالي بلوغ دچار سردردهاي يكطرفه ضرباني با تهوع، استفراغ،. برد ال

و در اغلب موارد. ده استشو فنوفوبي مي مقدم بر حمـلات، بـراي مـدت چنـد دقيقـه دوبينـي
و تا چندين ساعت ادامـه مـي  و پس از آن سردرد بيمار شروع . يافتـه اسـت افتادگي پلك داشته

و خاله بيمار هم چنين سردردهايي داشته و فقـط. اند مادر بتدريج شدت سـردردها كمتـر شـده
جالـب اينكـه. شـده اسـت با سردرد خفيف پس از آن ايجاد مي حملات دوبيني با افتادگي پلك 

در همين زمان بيمار يك تـست. بالاي استروئيد بر طرف شده است تمام اين علائم با دوز نسبتاً 
.اند تحريك مكرر منفي هم داشته است كه آن را به حساب مصرف مستينون گذاشته

ع كورتـون، بـا تـشخيص ميگـرن در هر صورت پس از عود علائم چشمي بيمار بـدنبال قطـ
و تقريباً ميافتالموپلژيك، آمي تريپ تيلين شروع ميشود .شوند حملات به طور كامل بر طرف

مي: نتيجه دهـد ميگرن افتالموپلژيك كه گاهي به خوبي هم به كورتيكو استروئيد جواب
ميو تشخيص آن باليني مي  تني گـراو در نظـر بايست به عنوان تشخيص افتراقـي مياسـ باشد را

 ). اورا بدون ميگرن(تر از سردرد باشد را برجسته داشت، بويژه اگر او
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Case presentation: The patient is a 16 years old female who has 
had the attacks of diplopia and ptosis since she was 12 years old. 
She went under corticosteroid and mestinone, at first, by a 
neurosurgeon resulting in total improvement of her symptoms. As, 
she had a good response to medications, with the diagnosis of 
myasthenia gravis, she did a C.T Scan of mediastinum and because 
of an enlarged thymus she went under thymectomy. After 
thymectomy she was referred to a neurologist for tapering the dose 
of corticosteroid. However, by doing that her symptoms exacerbated 
again, diplopia and ptosis. 

At this stage the diagnosis of myasthenia went under question 
and another medical history of her disorder was taken again. It got 
clear that she had unilateral headache accompanied with nausea, 
vomiting, photophobia and phonophobia since she was 12 years 
old. In the majority of attacks, immediately before headaches, she 
had diplopia and ptosis for a few minutes, and then headaches 
started and continue for a few hours. Gradually the headaches got 
milder and appeared after episodes of diplopia and ptosis. The 
interesting thing is that symptoms had a good response to high 
dose of steroids (30 mg/day). In her medical history we find out that 
her mother and aunt also have had similar medical history. 

At the time, the patient had a negative repetitive nerve 
stimulation test, which was considered to be from taking of 
mestinone. 

Any way after the recurrence of symptoms due to discontinuing 
the steroid totally, the patient went under Amitriptyline (25 mg/day) 
with the diagnosis of ophtalmoplegic migraine and now she is totally 
symptom free. 

Conclusion: Ophtalmoplegic migraine which sometimes has a 
good response to steroids should always be in the differential 
diagnosis of myasthenia gravis, especially when the aura is more 
dominant than headaches (aura without migraine). 
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 ريسك فاكتور ها در پيش بيني مرگ ومير نوزادان مبتلا به آسفكسي

، اسـتاديار گـروه كودكـان، فلوشـيپ فـوق تخصـصي نـوزادان: دكتر مژگان بيات مختـاري

 دانشگاه آزاد اسلامي مشهد
 دانشگاه آزاده اسلامي مشهد،استاديار گروه كودكان: دكتر سعيده ترويج اسلامي

پر: مليحه تيموري  دانشگاه آزاد اسلامي،يستاركارشناس

و هدف و ميليون مرگ نوزاد در جهان گـزارش مـي5سالانه:مقدمه آن يعنـي%19شـود
مي) آسفكسي( اسكيمي-حدود يك ميليون نفر بدنبال هايپوكسي  با توجه بـه اينكـه افتد اتفاق

و مشكلا فلج مغزي، تواند در سنين بعدي منجر به اپي لپسي، آسفكسي نوزادان مي  ت يـادگيري
و عقب و رفتاري مانـدگي ذهنـي گـردد، ايـن مطالعـه بـا هـدف شـناخت شـرايط دموگرافيـك

و مير ناشي از آسفكسي نوزادان انجام گرديد .فاكتورهاي خطرساز مرتبط با افزايش مرگ
بر:روش كار در70روي پرونده اين مطالعه توصيفي  نوزادي كـه بـا تـشخيص آسفكـسي
وي بخش مراقبت 86 لغايـت اسـفند84 بهمـن از فـروردين مـاه22ژه نوزادان بيمارسـتان هاي

بيماران مبتلا به آسفكسي به دو گروه تقسيم شدند، گـروه اول. بستري گرديده بودند، انجام شد
و گروه دوم شامل20شامل  و ترخيص از بيمارستان50نوزاد با عاقبت فوت نوزاد با عاقبت بقاء
جـ. بودند -آپگـار دقيقـه اول تولـد-نحـوه زايمـان-سـن حـاملگي-وزن-نساطلاعات شامل
PH هـا نياز به تهويـه مكـانيكي طـولاني مـدت بـا ونتيلاتـور از پرونـده- خون شريان محيطي

و بـا اسـتفاده از نـرم افـزار  و آزمونهـاي T- Testهـاي آمـاريو تـست SPSSاستخراج گرديد
آز نا و براي متغيرهـاي كيفـي، مقايـسه  Chi-square مونپارامتري مشابه براي متغيرهاي كمي

.انجام گرديد
و) درصد1/37( نوزاد26بطور كلي:ها يافته . پسر بودند) درصد9/62( نوزاد44دختر

(بودند پسر%66و در گروه دوم%55در گروه اول .42/0=P(
و مير به دنبال آسفكسي در .اتفاق افتاد) درصد5/28( مورد20مرگ

و در گروه دوم6/37±6/2ين سن حاملگي در گروه اول ميانگ )P=36/0(. هفته بود37±3/2 هفته
و در گروه دوم 2897± 607ميانگين وزن در گروه اول )P=98/0(. گرم بود2900± 616 گرم
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و) درصد6/48( مورد34 كلي بطور زايمـان بـه طريـق سـزارين) درصـد4/51( مورد36زايمان واژينال
. نجام شده بودا

و در گروه دوم%55در گروه اول (سزارين انجام شده بود%50سزارين .794/0=P(
( بود9/5±2/2و در گروه دوم7/3±3/2ميانگين آپگار دقيقه اول در گروه يك .001/0=P(

. بـوده اسـت3/7±1/0و در گـروه دوم2/7±2/0 خون شريان محيطـي در گـروه يـك PHميانگين
)06/0=P(

و استفاده طـولاني مـدت از دسـتگاه ونتيلاتـور) درصد1/37( مورد26بطور كلي نياز به تهويه مكانيكي
و20. داشتند ( مورد زنده ماندند6 مورد پس از مدتي از تهويه مكانيكي فوت نمودند .001/0=P(

و در گـروه دوم% 100در گروه اول يـاز بـه تهويـه مكـانيكين%12نياز به تهويه مكانيكي طولاني مـدت
(طولاني مدت داشتند .001/0=P(

و نياز به تهويـه مكـانيكي طـولاني مـدت:گيري نتيجه آپنـه(آپگار دقيقه اول پس از تولد
از) ثانويه و ميـر، تأثيرگـذارتر و پيش بيني مـرگ در تعيين سرانجام نوزادان مبتلا به آسفكسي

.باشد ساير متغيرها مي
و مير، فاكتورهاي خطرساز، آسفكسي،سي ايسكميهيپوك:كلمات كليدي . مرگ
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Background: Birth asphyxia accounts for about 19% of the 
approximately 5 million neonatal deaths that occur each year 
worldwide. Neonatal asphyxia can causes epilepsy, cerebral palsy, 
learning disability, behavioral disorder and mental retardation in 
later age's. This study was planned for determining demographic 
conditions and risk factors analysis for prediction of mortality of 
neonatal asphyxia. 

Materials and methods: This descriptive study was done on 70 
neonates with the diagnosis of asphyxia whom admitted in neonatal 
intensive care unit (NICU) of 22 Bahman hospital, Mashhad islamic 
azad university, Mashhad, Iran, from March2005 to December 
2007. Patients divided in two groups, group 1 consist of20 neonates 
that expired and group 2 consist of 50 neonates that were alive and 
then discharged from hospital. 

Results: Mortality rate was 28.5 %( 20 cases). There was 26 
(37.1%) female and 44(62.9%) male totally. In group 1 there was 
55% males and in group two 62.9% males (p=0.42). 

Mean gestational age in group1 was 37.6±2.6 weeks and in 
group2 was 37±2.3weeks (p=0.36). Mean birth weight in group 1 
was 2897±607 gm and in group2 was 2900±616 gm (p=0.98). 

Cesarean section was done in 55% of group1 and 50% of group 2 
(p=0.79). 

Mean PH of radial artery blood was 7.2±0.2 in group 1 and 
7.3±0.1 in group 2(p=0.06). Mean Apgar of first minute was 3.7±2.3 
in group 1 and 5.9±2.2 in group 2(p=0.001). Secondary apnea and 
need for prolonged mechanical ventilation was 100% in group 1 and 
12% in group 2(p=0.001). 

Conclusion: Apgar of first minute and secondary apnea were 
more significant for prediction of outcome than other factors in 
neonatal asphyxia. 

Key words: Hypoxi, Ischemia, Asphyxia, Outcome. 
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 بررسي ضعف ژنراليزه حاد در كودكان

 فوق تخصص اعصاب كودكان، دانشگاه علوم پزشكي گيلان: آبادي دكتر الهام بيد

و سريع ضعف شل ژنراليزه در عدم وجود علائم انسفالوپاتي معمـولاً  بـه علـت شروع ناگهاني
. بيماريهاي واحد حركتي است

ريهـاي عفــوني، متابوليــك، بلــوك مهمتـرين علــل فلــج شـل حــاد در كودكــان شــامل بيما
و فلجهاي پريوديك مي .سندرم گيلن باره است، شايعترين علت. باشد نوروموسكولار،

بيماريهاي عفوني شامل ميوزيت عفوني حـاد، پلـي راديكولونوروپـاتي دميلينيزانـت التهـابي
و پلـي راديكولونوروپـاتي دميلينيزانـت التهـا  و حاد، نوروپاتي آكـسونال موتـور حـاد، بي مـزمن،

.عفونتهاي ويرال هستند
بيماريهاي بلوك نوروموسكولار شامل بوتوليسم، كوادري پلژي ناشي از مصرف كورتون، فلـج

و ضعف ناشي از بستري شدن دراز در ناشي از كنه، .باشند ميPICUمدت
و نرموكالميك فاميليال تقسيم: فلج پريوديك خود به سه دسته  هيپوكالميك، هيپركالميك،

.شود مي
. استAndersen شامل سندرم،مهمترين بيماري متابوليك با فلج شل حاد در كودكان
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The sudden onset or rapid evolution of generalized flaccid 
weakness in the absence of symptoms of encephalopathy is always 
due to disorders of the motor unit. 

The most important causes of acute generalized weakness are 
infectious disorders, metabolic disorders, neuromuscular blockade, 
and periodic paralysis. 

Acute inflammatory demyelinating polyradiculoneuropathy (AIDP 
is the most common. 

The most important causes of infectious disorders are acute 
infectious myositis, acute inflammatory demyelinating 
polyradiculoneuropathy, acute motor axonal neuropathy, chronic 
inflammatory demyelinating polyradiculoneuropathy, and viral 
infections. 

Disorders of neuromuscular blockade are Botulism, 
corticosteroid-induced quadriplegia, Tic paralysis, and intensive 
care unit weakness. 

Periodic paralysis divided into three groups: hypokalemic-
hyperkalemic-and normokalemic periodic paralysis. 

The most important cause of metabolic disorders with the 
symptoms of acute flaccid paralysis of children is Andersen 
syndrome. 
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و ميوپاتي بيماري بحراني در كودكان  پلي نوروپاتي

 متخصص كودكان، استاد دانشگاه علوم پزشكي تبريز:دكتر نعمت بيلان
 متخصص كودكان، استاديار دانشگاه علوم پزشكي تبريز: دكتر امير حسين جعفري روحي

 استاديار توانبخشي دانشگاه علوم پزشكي تبريز: دكتر وحيده توپچي زاده

 رزيدنت كودكان، دانشگاه علوم پزشكي تبريز: رضا قائمير ميردكت

و اختلال چند ارگان يكـي از ارگانهـائي كـه مـي توانـد درگيـر در بيماران مبتلا به سپسيس
نتيجه اين نوروپاتي محيطي منتشر، پلي نوروپـاتي بيمـاري. شود، سيستم اعصاب محيطي است 

. شود بحراني ناميده مي
و اختلال چند ارگان، شـواهدي از پلـي نوروپـاتي از بيما%70در ران بالغ مبتلا به سپسيس

و حركتي مختلط در مطالعات هدايت عصبي وجود دارد  در. حسي اين اختلال از نظـر كلينيكـي
و تنه گردد مي اغلب بيماران مخفي است ولي گاهاً  اغلب اين. تواند سبب ضعف شديد در اندامها

تظـاهر ضـعف. اند آيد كه حداقل يك هفته وابسته به ونتيلاتور بوده مي موارد در بيماراني بوجود 
تمعمولاً ميأ با . كند خير در جدا كردن از ونتيلاتور، بعد از بهبود سپسيس خودنمائي

هاي عضلاني در بيماران طول كشيدن بيش از انتظار ضعف عضلاني بعد از تجويز شل كننده
بيماران مبتلا بـه ايـن سـندرم. شود ناميده مي ICU عضلاني-، سندرم عصبي ICUبستري در 

و همچنـين يـك نـوع بيمـاري افرادي هستند كه يك نوع شل كننده عضلاني دريافت كرده  اند
اي بين البته تداخلات قابل ملاحظه. اند اي به همراه طيفي از ضعف عضلاني داشته بحراني زمينه 

و آتروفي ناشي از بي  ن اين سندرم و ميوپاتي ناشي از استروئيد حركتي، پلي وروپاتي بيماري حاد
مي. وجود دارد  حركتـي گردد اختلال چند ارگان، تجـويز كورتيكواسـتروئيد، بـي همچنين گمان

م  و جنس در. نث ريسك فاكتورهاي كليدي شمرده شوندؤطولاني مدت ضعف در اين بيمـاران،
و در بعـضي،) فارمـاكوكينتيكي افـراد مثل تفاوتهاي( فارماكولوژيكي overdoseبعضي، ناشي از 

گمان ميگردد با كـاهش. گردد بعلت بيماري اختصاصي در ساختمانهاي نوروماسكولار پديدار مي
بوسـيله مونيتورينـگ انتقـال) مثل دوز بكار رفته در طول زمان(هاي عضلاني كاربرد شل كننده 

مي. كم گردد ICUنوروماسكولار، ريسك ايجاد ضعف طولاني مدت در  شود ممكـن اسـت، گفته
و بررسـي قطع پريوديك تجـويز شـل كننـده  هـاي هـاي عـضلاني، مطالعـات فارماكودينـاميكي
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و نورولوژيك در تـشخيص زودرس ايـن كمپليكاسـيونها مفيـد باشـد بلـوك. الكتروفيزيولوژيك
و كودكان خردسال طولاني مدت نوروماسكولا  و تكامـلتر در شيرخواران ر ممكن است بـا رشـد

و سبب باقي ماندن ضعف متوسط تا شديد براي ماهن همچنين. ها شود رمال عضله تداخل نموده
برگشت. حركتي، ممكن است در عضله در حال تكامل، برگشت ناپذير باشد آتروفي وابسته به بي 

 كامـل شـده اسـت، بهتـر از عملكرد عضله در كودكان بزرگتر كه تكامل نوروماسكولار آنها قـبلاً 
مينوزادان . باشدو بخصوص نوزادان پره مچور

و ميوپاتيك ضعف عضلاني در  مشكل است بعضي ICUاز آنجا كه تمايز بين علل نوروپاتيك
و ميوپاتي بيماري حاد از دانشمندان ترجيح مي ، را بكـار)CIPNM(دهند اصطلاح پلي نوروپاتي

اراني كه بيش از يك هفتـه در بيم غالباً CIPNMضعف عصبي عضلاني اكتسابي در نتيجه. برند
مي اند، در بخش مراقبتهاي ويژه بستري شده   در CIPNMنگـر در مطالعات آينـده. پيوندد بوقوع

اين. اند ايجاد شده است بيماراني كه حداقل يك هفته تحت ونتيلاسيون مكانيكي بوده25-63%
ت  و زمـان بررسـي، ثير قـرارأحـت ت ـآمار براساس جمعيت مورد مطالعه، كريترياهاي تشخيـصي

مي. گيرد مي مي شوند؛ تمامي گروههاي سني درگير رسد در گروه سني كودكان ضعف ولي بنظر
مي%7/1عضلاني اكتسابي، در  به. دهد كودكان دچار بيماري بحراني رخ  Critical illnessشك

polyneuropathy و اخـتلا( از نظر كلينيكي و تنه به همراه سپسيس شـديد ل مثل ضعف اندام
مي) چند ارگان  nerve conductionمطالعات. گرددو با رد ديگر اختلالات نوروماسكولار صورت

درمـان اختـصاصي بـراي. تواند انجام گردد يا الكتروميوگرافي براي ثبت دژنراسيون آكسونال مي
و برگشت خودبخودي در بعضي بيماران ديده مي . شود آن وجود ندارد
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False-positive and false-negative results occur in current 
newborn-screening programs for hepatorenal tyrosinemia, which 
measure tyrosine concentrations in dried blood spots, sometimes in 
combination with other metabolites. Our experience with a method 
for succinylacetone quantification in routine newborn screening will 
be presented. 

Succinylacetone was extracted from blood spots that had already 
been extracted with absolute methanol for acylcarnitine and amino 
acid analysis. The solvent was acetonitrile-water (80:20 by volume) 
containing formic acid, hydrazine hydrate, and 10 nmol/L 5,7-
dioxooctanoic acid as internal standard. Analysis was performed by 
tandem mass spectrometry in a separate run. 

Of 61,344 samples, 99.6% had succinylacetone concentrations ≤
5 µmol/L. With a cut-off of 10 µmol/L, no false-positive results were 
obtained. In 2 samples, the succinylacetone concentrations in the 
dried blood spots from the 36th and 56th hours of life were 152 and 
271 µmol/L, respectively, and the tyrosine concentrations were 54 
and 129 µmol/L. Hepatorenal tyrosinemia was subsequently 
confirmed. 

Tandem mass spectrometric quantification of succinylacetone 
directly from residual blood spots is a useful method for the early 
detection of hepatorenal tyrosinemia in newborn-screening 
programs. 
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I discuss about metabolic screening in neonates in Germany: 
A- Disorder of amino acids metabolism: (tandem mass 

spectrometry=TMS) 
 (Aminoazidopathien) 
Phenylketonuria (PKU) and Hyperphenylalaninemia (HPA)  
Maple syrup disease (MSUD) 
B1- Disorder of β-oxidation of fatty acids: (tandem mass 

spectrometry=TMS) 
Medium-Chain-Acyl-CoA-Dehydrogenase-Deficiency (MCAD) 
Long-Chain-3-OH-Acyl-CoA-Dehydrogenase-Deficiency (LCHAD) 
Very-Long-Chain-Acyl-CoA-Dehydrogenase-Deficiency (VLCAD) 
B2- Disorder of carnitine metabolism: (tandem mass 

spectrometry=TMS) 
 (Carnitine cycle defects) 
Carnitin-Palmitoyl-Transferase-I-Mangel (CPT-I) 
Carnitin-Palmitoyl-Transferase-II-Mangel (CPT-II) 
Carnitin-Acylcarnitin-Translokase-Mangel 
C-Disorder of organic acids (Organoazidopathien): (tandem mass 

spectrometry=TMS) 
Isovaleric acidemia (enzyme deficiency of isovalery-CoA-

dehyrogenase, result: ratio of Concentration of isovalerylcarnitin 
(C5) to acetylcarnitin = high 

10) Glutaric aciduria Typ 1 (glutaric acidemia) 
(Propion and methylmalonic acidemia, MCC- deficiency, 3-

ketothiolase-deficiency) 
D-   Defects of urea cycle (tandem mass spectrometry=TMS) 
 11) Citrullinemia (Citrullinämie) Citrullin 
 12) Argininosuccinat-deficiency (ArgSucc) 
E- Important Hormons:  
Primary Hypothyroidism (TSH)   
 Adrenogenitale syndrome (AGS 21-Hydroxylase deficiency) 
F- Emzymactivity:      
Biotinidase deficiency   
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Galaktosämie (GALK, GALE, GALT) or (Alternativ: galactose and 
GALT-Activity) 

G- Cystic fibrosis (immunoreactive trypsinogen) = Mukoviszidose 
(until 3-4 months old) 

Testprinzip: 1,2,3,4,5,6,7,8,910,11, 12 = Tandem mass 
spectromety / 13 = Sandwich-Immunoassay / 14,=Immunoassay / 
15, 16 = Photometry 

A-G: Screenig Program 
Part-II 
1) Further one belonging to the organic acid in Urin (GC / MS) 
2) One belonging to the Fatty acid in Serum (GC / MS) 
3) Steroid profiles (LC-MS/MS) 
4)Cystsche Fibrese=Mukoviszidose (Trypsin concentration; 

Sandwich-Immunoassay) 
Please comment your ideas about the Packet. 
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 مسايل گوارشي شايع در كودكان مبتلا به تأخير تكاملي

 استاد دانشگاه علوم پزشكي مشهد متخصص گوارش كودكان،: دكتر سيمين پرتوي

در مشكلات تغذيه مي درص25-45اي درد كودكان نرمال ديده  درصـد89شود در حاليكـه
و ديـس مـوتيليتي-اي كودكان با تأخير تكـاملي، مـشكلات تغذيـه و ازوفـاژ  ريفلاكـس گاسـتر

 درصـد40-50نيـز در ) CP(در كودكان مبـتلا بـه سـربرال پـالزي. گردد گوارشي مشاهده مي
. شود مشكلات گوارشي ديده مي

، ديسفاژي نـسبت بـه جامـدات، حمـلات خفگـي در ضـمن بلع ضعيف، مشكل شيرخوردن
 يـا تـأخير تكـاملي ممكـن CPخوردن از عوارض اين كودكان است، كه حتي قبل از تـشخيص

.است بيمار با علائم مزمن يا مكرر گوارشي مراجعه نمايد
و دهـان50 در حدود CPدر كودكان - درصد انرژي غذايي بـدليل عـدم همـاهنگي دسـت
و غيـره بـه هـدر مـي)drooling( آبريزش دهان-ن لبها كامل بسته نشد رود، بيرون دادن غـذا

و قد كمتـر  بنابراين اكثر اين بيماران حتي با وجود تغذيه نرمال ممكن است نسبت به سن، وزن
.قرار داشته باشند) پرسنتايل10در منحني(از نرمال 

و استفراغ نيز گاهي زياد غذا در. خواهد شد دادن به آنها باعث مقاومت و سرفه آسپيراسيون
شود ولي سرفه بـدنبال خـوردن جامـدات نـشانه ضمن خوردن مايعات در اين بيماران ديده مي 

. باشد آسپيراسيون نمي
ريفلاكس گاستر وازوفاژ، ازوفاژيـت، تـأخير تخليـه معـده، پوسـيدگي دنـدانها، هـاليتوزيس،

و سوءجذب، آلـودگي  ا يبوست مزمن، اسهال مزمن و هليكوبـاكترپيلوري، خـونريزي هـاي نگلـي
گوارشي، اولسر پپتيك، دردهاي شكمي، مسموميت با سرب از ديگر مشكلات گوارشي اين گونه 

و جداگانـه دارد بيماران است كه هر  را. كدام درمان خاص مـصرف چربـي كمتـر تخليـه معـده
مي. كند تسريع مي .اشدب مصرف فيبر بيشتر نيز در بهبود ديس موتيليتي مؤثر

و و اسمولاريته نرمال بهتر از حجم كم براي بهبود تخليه معده مصرف غذاهايي با حجم زياد
باشد، زيرا معده بايستي غذاها را براساس تعداد مولكولهـاي غـذا بـه اسـمولاريته ايـزو غليظ مي 

و سپس تخليه كند  هرگونـه. كننـد پروتئينهاي هيدروليزه تخليـه معـده را آسـانتر مـي. رسانده
ب  ميه استرس فيزيكي يا روحي احساسي تخليه معده را و سيكل معيـوبي بـصورت تأخير اندازد
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و افـزايش نفـوذ و افـزايش پروسـتاگلاندينهاي موضـعي و افزايش گردش خون موضعي پـذيري
و افزايش ريفلاكس مي  و صدمه عمل اسفكتر تحتاني مري شود كه در اين بيماران وجود التهاب

و داروهـا براي درمـان. دارد -متوكلوپراميـد( ريفلاكـس از تغييـر رژيـم غـذايي، دادن وضـعيت
و غيره-امپرازول مي) رانيتيدين . شود استفاده

و وزن گيري نباشد گذاشتن لوله معده يا گاستروسـتومي در صورتي كه بيمار قادر به خوردن
و يا تغذيه پارانترال  .كمك خواهد كرد) TPN(و ژژنوستومي

ش و نـوع رژيـم ايع ديگر اين كودكان يبوست مزمن است كه بدليل بـي از مشكلات حركتـي
و داروهـاي ديگـر  و با استفاده از فيبر، روغـن مينـرال و ديس موتيليتي گوارشي است -غذايي

و ورزش مي .توان درمان نمود تحرك
و بخصوص در بيماران مبـ و داروهاي آنتي اكسيدان در اكثر بيماران تلا بـه استفاده از غذاها

اوتيسم مفيد است زيرا در اين كودكان سطح آنتي اكسيدان براي دفـاع سيـستم ايمنـي پـائين 
و راديكالهاي آزاد بالا مي  و ويتامينهـاي. رود است و سـبزيجات تـازه وEوCوAمصرف ميـوه

B6 وBcomplex و منيزيــوم، روغــن امگــا-و مينرالهــايي مثــل روي و حــذف6و3 ســلنيوم
و نگهدارنده غذاهاي و رنگهاي مصنوعي و قنـدهاي خشك و محدود كردن مصرف برنج سفيد ها

مي) Processed(تغيير شكل يافته  .تواند بسيار كمك كندو آب ميوه
و استفاده از فيبر حياتي است هـا حتـي در بيمـاران بـا اين رژيم. نوشيدن آب خالص فراوان

و تحريك مي تأخير تكاملي باعث كم شدن بيقراري . شود پذيري آنها نيز
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:
G.I. Problems are seen in 25-45 percent of Normal and in 89 

percent of developmental delayed or cerebral palsy (CP) patients. 
Poor sucking, poor feeding, dysphagia to solid foods, cyanosis 

and choking, GI reflux and dysmotility are the common 
complications in these patients.  

In CP children, 50 percent of food and energy is lost because of 
poor hand and mouth coordination, inadequate lip closure, 
drooling, etc. 

The stomach brings all foods to iso osmolarity based on the 
number of molecules in the feed, so higher volume normal feeds are 
better than low volume concentrated feeds. Hydrolysate proteins 
help to gastric emptying.  

Stress (physical or emotional) delays gastric emptying and 
progress to pathologic GERD, because of vicious cycle of increasing 
regional   blood flow and local prostaglandins mucosal permeability 
and inflammation GERD. 

Malnutrition, aspiration, cough, asthma are seen in GERD. 
Esophagitis delayed gastric emptying, dental caries, halitosis, 

chronic constipation, chronic diarrhea and malabsarbsion, 
helminthic and helicobacter pylori infestation, GI Bleeding, peptic 
ulcers, abdominal pain, lead poisoning, are other GI problems in 
these patients.  

Increasing fibre and decreasing fat in diet helps to gastric 
emptying and decreases GE reflux.  

Treatment of GERD is done by changing diet and medications. In 
case of poor feeding using gastric tubes and gastrostomy or 
jejunostomy tubes and TPN is necessary. 

Chronic constipation is treated by corrected diet and using more 
fibre and exercise and mineral oil. 

Anti oxidant food and drugs are very helpful in developmental 
delayed and autism (especially for irritability). 

These foods are such as: fresh fruits and vegetables, vitamins (A, 
C, E, B6, B complex, minerals (zinc, selenium, and magnesium) 
Omega 3, Omega 6. 

Limitation of Dry foods, preservatives, artificial colors, processed 
sugars and white rice, fruit juices is needed. 

Drinking a lot of pure water is also helpful. 
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Background: Botulism is the acute, descending, flaccid paralysis 
that results when the neurotoxin of Clostridium botulinum blockes 
neuromuscular transmission1. C botulinum toxin is the most 
poisonous substance that blocks neuromuscular transmission and 
causes death through airway and respiratory muscle paralysis.all 
forms of botulism manifest neurologically as asymmetric, 
descending, flaccid paralysis beginning with the cranial nerve 
musculature. Food-borne botulism result from the ingestion of food 
in which C.botulinum has multiplied and produced its toxin.2 

Patient: We report a new case of food-borne botulism in a 7 year 
old boy with recurrent episodes of weakness, difficulty in swallowing 
and speech; bilateral ptosis and mydriasis. he had positive history 
of the same symptoms  two times before. The patient's samples were 
sent for detection of toxin of Clostridium botulinum, and toxin of C. 
botulinum type A was found in his stool sample. Therefore our 
diagnosis was confirmed. 

We decide to report this case because our patient has not history 
of canned- food ingestion and also recurrent episodes of paralysis in 
this case is unusual finding in botulism. 

Conclusion: In this report we want to emphasis that canned-food 
ingestion is not necessary for diagnosis of food-borne botulism and 
because delayed treatment leads to increase mortality and 
morbidity treatment should be initiated promptly on the basis of 
clinical suspicion.  

Key words: Botulism, Clostridium botulinum. 
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 SMA بيماري درماندر باليني هاي ارآزماييكدورنماي

 فوق تخصصي اعصاب كودكان، دانشيار دانـشگاه علـوم پزشـكي:دكتر سيد حسن تنكابني

 شهيد بهشتي

ــاهمگنSMAبيمــاري ــرين يكــي از ن  عــضلاني- بيماريهــاي عــصبي(Heterogeneous)ت
از. مونوژنيــك اســت ــيش ــوارد علــت آن موت%95در ب ژن7اســيون هموزيگــوت در اگــزون م

(Survival Motor Neuron ) SMNآن. است علائم باليني اين بيماري طيفي است كه شـروع
و همـين مـسئله طراحـي يـك تا دوران بلوغ را شامل مي (prenatal)از دوران قبل از تولد  شود

آ تقـسيم. سـازد كارآزمايي باليني را براي درمان آن مشكل مـي  : نـــــوع3ن بـه بنـدي بـاليني
وتا) خفيف(3و) متوسط(2،)شديد(1 حدي به داشتن زبان واحد بين محققين كمك ميكند
مي حدي طراحي كار تا آزمائيهاي بـاليني بايـد در طراحي يك كار. كند آزمائيها باليني را آسان

در، سن بيمار، شدت گرفتاري، ماهيت مكانيسم درماني، زمان شروع SMAتوجه به نوع  درمان
و همگني نسبي مطالعه   كه در حال انجام اسـت را بايـد مـد نظـر Cohortرابطه با سير بيماري

در نمايي از كليد كار داشت سپس در ادامه بحث يك دور آزمائيهاي بـاليني كـه در حـال حاضـر
خواهد هاي مولكولي آن در اختيار علاقمندان قرار حال انجام است، با نگاهي به مكانيسم دنيا در 
.گرفت
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 اتونوم- هاي ارثي حسي پاتيونور

 استاديار دانشگاه علوم پزشكي ايران،فوق تخصص اعصاب كودكان: دكترآزيتا توسلي

از نورپاتي مي هاي ارثي، گروهي كه بـر اسـاس محـل باشند ضايعات سيستم اعصاب محيطي
بنـدي تقـسيم ) HSAN( اتونـوم-يـا حـسي ) (HSMN حركتي-اصلي درگيري، به انواع حسي 

هاي ارثي حسي اتونوم، دژنراسـيون نرونهـا در سيـستم اعـصاب محيطـي در نوروپاتي. شوند مي
و گاهي نيز اتونوميك اتفاق مي  هـا از انـواع حـسي شـيوع ايـن دسـته از نوروپـاتي. افتد حسي

در حركتي اري توث يك دهم موارد شاركومو تقريباً نفر 25000كمتر بوده، انسيدانس آنها يك
Iميباشد .HSAN در و موارد نورپاتي%3مجموع ها كودكان هاي ارثي محيطي را در شيرخواران

، نقش ژنتيك مولكـولي را در  genom- wide linkageدهه اخير مطالعاتدر. دهند تشكيل مي
هاي حسي اتونـوم بـر اسـاس سـن شـروع، نحـوه نوروپاتي.بيماريها روشن كرده است ايجاد اين

بهت و لكوس ژني شناخته شده  تقسيم Type I- V HSAN گروه5وارث، فنوتيپ غالب بيماري
. شوند مي

HSAN I :ترين فرم بيماري است كه بروش شايعAD علائم در دهه دوم يـا. شود مي منتقل
و حـرارت در انـدام سوم تظاهر مي  و شـامل فقـدان پيـشرونده حـس درد هـاي تحتـاني، كنـد

و آرتروپــاتي نروپاتيــك مــيهــاي مــزمن زخــم  شــود در ناحيــه پاكــه منجــر بــه اســتئوميليت
 وجـود تظـاهرات اتونوميـك بـين زيـر گروههـاي. كنـدو گاهي لزوم قطع عـضو را ايجـاب مـي

و. مختلف، متفاوت است  هـا تحليـل رفتگـي عظـلات در نـواحي ديـستال انـدام گـاهي ضـعف
از. وجود دارد يا ناشنوايي نيزو) 2Bفرم شاركوماري توث( در معاينـه رفلكـس تانـدوني آشـيل

شـود هاي الكتروفيزيولوژيـك شـواهد نورپـاتي اكـسونال ديـده مـيو در بررسي.ه استتبين رف 
. باشد ميSPTLC1و مربوط به ژن  9q22.1-22.3وموكوس ژني روي كروموزل

HSAN II : توارثARو واز شروع علائم داشته مـ شيرخوارگي تظـاهر. باشـدييا بدو تولد
و  و عفونت اصلي بيماري فقدان حس درد وحرارت و كف پـا لمس در انتهاها هاي مكرر انگشتان

. است12p.13.33لكوس ژني روي كرموزوم. باشد مي
HSAN III : ديس اتونومي فاميليال يا سندرومRiley - Dayتوارث. شود نيز ناميده ميAR 

و در نژاد يهودي اروپاي شرقي شـروع بيمـاري از بـدو تولـد بـا هيپوتـوني،. استتر شايعداشته
و تغذيه اشكال و بيمـاري مـزمن ريـه، كريزهـاي اسپيراسيون. است اختلال اتونوميك اي مكـرر
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و تاكي بين رفتن كاردي، از ديس اتونوميك شامل حملات مقاوم استفراغ همراه با هيپرتانسيون
و آتروفي پاپي  ح حس چشايي و حرارت در اندام هاي زبان، فقدان تحتاني، از علائـم هايس درد

 IKBKAPو مربـوط بـه ژن x33 9q-31لكـوس ژنـي روي كرومـوزوم. اصلي بيمـاري هـستند 
.باشد مي

HSAN IV:Congenital  insensivity to pain and  unhydrosis ( CIPA) تـوارث AR 
و مي داشته حمـلات تـب، عـدم. راه اسـت با عقب ماندگي ذهني همـ. كند از ابتداي تولد تظاهر
و   دهـي عصبغدد عرق وجود داشته ولي فاقد. عدم واكنش به درد از علائم بيماري است تعريق

. قرار دارد lq21-q22ژن عامل بيماري روي كورموزوم. سمپاتيك هستند
HSAN V :توارثARو عدم تعريق مشخص مي ن بـاآتمـايز. شـود داشته با بيحسي به درد

مي تكام IVتايپ . قرار دارد lp13.2-p11.2لوكوس ژني روي كرموزوم. باشدل عقلي نرمال
و سابقه خانوادگي مـيبر:تشخيص بيماري هـاي باشـد انجـام تـست مبناي علائم بيماري

باشـند كـه هاي بيوپسي عصب سورال كمـك كننـده مـيو يافته NCVالكتروفيزيولوژيك نظير 
سا  و فيبرهاي فاقد ميلين را بر اساس نوع كاهش در تعداد فيبرهاي ميلينه با و كوچك يز بزرگ

در. دهـد زير گروه بيماري نشان مي  تـوان بـا تـست تزريـق اتونوميـك را مـي سيـستم اخـتلال
و مشاهده واكنش بـه آن ثابـت  و يا چكاندن قطره پيلوكارپين در چشم اينترادرمال هيستامين

. باشـدو يافتن موتاسيون ژني خـاص مـي تشخيص قطعي بيماري با تست مولكولار ژنتيك. كرد
پـذير تشخيص پيش از تولد در مواردي كه نوع موتاسيون مولـد بيمـاري مـشخص شـده امكـان

. باشد مي
و مراقبـت از پوسـت:درمان و اساس آن، پيشگيري از ايجاد اولـسرها  درمان حمايتي بوده

با. باشد مي و تغذ، مراقبتHSAN IIIدر بيماران و در صـورت لـزوم انجـام يـه هـاي تنفـسي اي
و ديازپـام در مـوارد كريـز هيپرتانـسيون  گاستروستومي، تجويز بتـانكول در حمـلات اسـتفراغ،

ژن. كننده است كمك  برپايـه تراپي در هيچكدام از انواع بيماري وجود نـدارد ولـي اخيـراً درمان
در هاي ژنتيك، روش يافته از.ت پيشنهاد شده اسHSAN IIIهاي درمان جديدي مثـل اسـتفاده

tocotrienols  )از مشتقات ويتامينE(ژن  در سـلولهاي IKBKAPكه باعث افزايش اكسپرشن
و از بيماران ميآافزايش پروتئين طبيعي حاصل  (EGCG)استفاده از يك پلي فنل بنام. شودن

Epigallocatechin  gallateن در دسـت نيز بعنوان تعديل كننده اكسپرشن ژن در اين بيمارا
. تحقيق است
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و تفسير آن  بحث در مورد بيوپسي عضله

 دانشيار دانشگاه علوم پزشكي شهيد بهشتي پاتولوژيست اطفال،: دكتر فرزانه جدلي

و جـواب دهـي آن اسـت، عضله مخطـط شناسي آسيب،بحثهدف از اين:چكيده : تفـسير
و اينكه در چه موار انديكاسيون كننده نخواهـد دي بيوپسي عضله كمك هاي انجام بيوپسي عضله

. بود
 روش صحيح انجام بيوپسي عضله

مراحـل مختلـف در بخـش آسـيب(گيـرد؟ چگونه يك بيوپسي عضله مورد بررسي قرار مـي
) شناسي

گيـرد؟ كـه هايي در تفسير هيستولوژيك بيوپسي عضلاني مورد استفاده قرار مـي چه تكنيك
مي اين تكنيك :شدبا ها شامل موارد زير

 رنگ آميزي هماتوكسيلين ائوزين
) بعد از فريز كردن بافت در نيتروژن مايع(هاي هيستوشيمي رنگ آميزي

 بررسي الكترون ميكروسكوپي
و بحـث بحث در مورد تغييرات هيستوپاتولوژيك در بيماري هاي مختلف عـضلاني بـا اشـاره

مي درباره اين تغييرات در بيماري  هـاي هاي مـادرزادي، آتروفـي وپاتيهاي ديستروفيك عضلاني،
و ميوپاتي مي نوروژنتيك .باشد هاي التهابي
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In this session I am going to discuss the following subjects: 
Indications of muscle biopsy in which situation it cannot be 

helpful. 
How to take a muscle biopsy? 
How a muscle biopsy should be operated? 
Which techniques do we need to read and interpret a muscle 

biopsy histologically 
H & E
Histochemical study 
E M
Muscle disease histopathologic changes: 
Muscular dystrophies 
Congenital myopathies 
Neurogenic atrophies 
Inflammatory myopathies 
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 سندرم گيلن باره درشمال شرق ايران

 دانشيار كودكان دانشگاه علوم پزشكي مشهد: زاده اصفهاني محسن جعفر دكتر
 پزشك عمومي: زاده اصفهاني دكتر علي جعفر

 استاد كودكان، دانشگاه علوم پزشكي مشهد: دكتر جواد آخونديان

و سير بررسي تظاهرات باليني،:هدف در باره، ران گيلنعواقب بيما بيمارستاني  بستري شـده
در سه بيمارستان سطح سوم، .مشهد مراقبت

با:روشها ابزارو ژانويـه تـا 1999فلـج شـل بـين آوريـل پرونده تمام بيماران بستري شده
هـاي پرسـشنامهاز.مطالعه شدند داشتند وارد GBSآنهايي كه تشخيصو بررسي شدند 2005

از جـنس، شـامل سـن بيمـار، جهت ثبـت اطلاعـات بـاليني استاندارد و سـابقه  عفونتهـا،علائم
و نشانه شد نياز هاي عصبي بيمارستاني شـامل درمـان سير.به دستگاه تنفس مصنوعي استفاده

و .شد آناليز بيماران، وضعيت عملكرد ارائه شده
.طي دوره مطالعـه، بـستري شـده بودنـددر بيمارستانهادر فلج شل حادبا بيمار91:نتايج

تا10داراي سن بين بيمار83ايبر ميـانگين سـن. داده شده بود GBSساله تشخيص11 ماهه
زن نسبت مردو دختر34و پسر47 سال2-4براي شروع بيماري  شـايعترين. بـود7/0به1به

)6/62(سابقه عفونت قبلي عفونت تنفسي فوقاني  ازو بود% %)19(آن عفونتهاي گورارشـي پس
از%)8/14( بقيـه مـوارددر.بودنـد%)4/2(آبله مرغانو%)2/1(عفونت ادراري عفونـت سـابقه

در.نداشت وجود از اغلب بيماران  شده بودنـد همچنـين GBSبه عفونت قبلي مبتلا طي يكماه
نارسـاييو%)2/7( دستگاه عـصبي خودكـار اختلال عملكرد%)3/19(اختلالات اعصاب كرانيال

.شايع بودند%)8/10(انتوباسيون تنفسي نيازمند
(4/2حين بستري ميزان فوت در .بود)مورد83از مورد%2

مي مقداري بيشتر جنس مذكر در GBS مطالعه مشخص شد در اين ازو شود ديده  بـسياري
از سابقه آنها حـيندر وميـر مـرگ نيـزو نـاتواني پايـدار درعين حـال،.عفونت قبلي داشتند اي

.بستري كم بود
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 ژنتيك در ديستروفي عضلاني دوشننقش مشاوره

فوق تخصص اعصاب كودكان، استاديار گروه كودكان دانشگاه علوم: دكتر محسن جواد زاده

 پزشكي زاهدان 
 هاي بيولوژيك، استاديار گروه ژنتيك دانشگاه علوم پزشكي زاهدان فراوردهPHD: دكتر آزيتا وكيلي

وصاصولاً ژنتيك پزشكي از اين حيث با ساير تخص هاي پزشكي متفاوت اسـت كـه موضـوع
. باشد سوژه اصلي بررسي اكثراً خود فرد بيماري كه در وهله اول شناسايي شده است، نمي

مي اگرچه مشاوره ژنتيك علي الاغلب، در كلينيك ، ولـي در واقـع هـر شود هاي ژنتيك انجام
مي،پزشك و حتي شايد بتوان گفت كـه تواند اين خدمت را ارائه كند در جريان كلي اداره بيمار

سازي بيمار از لزوم انجام بررسي ژنتيك اكثراً بـر دوش پزشـك معـالج قـرار مسئوليت اوليه آگاه
شايد بهترين مثال در اين مورد جهت بيان اهميت موضوع براي نورولوژيـست اطفـال،. گيرد مي

و حتي سـوم ديـستروفي عـضلاني دوشـن   در يـك خـانواده رخداد ناخوشايند تولد بيماران دوم
. باشد

و بكـر از الگـوي تـوراث وابـسته بـه جـنس مغلـوب تبعيـت ديستروفي هاي عضلاني دوشن
م مي و ناقلين شانس انتقال موتاسيون ديستروفي عضلاني دوشـن%50نث در هر حاملگيؤكنند

مي. باشند را دارا مي  لي كـه برند، مبتلا خواهند شد در حـا پسراني كه ژن جهش يافته را به ارث
پسران مبتلا به ديـستروفي عـضلاني. دختران به ارث برنده ژن معيوب ناقل بيماري خواهند بود 

دوشن قادر به توليد مثل نخواهند بود، ولي پسران مبتلا به ديستروفي عضلاني بكر ممكن اسـت 
از. صاحب فرزند شوند   نان ناقل اجبـاري خواهنـد بـودزدر اين حالت، تمام دختران متولد شده

. ولي هيچ يك از فرزندان ذكور آنان جهش در ژن ديستروفين را از پدر به ارث نخواهد برد
از در حال حاضر آزمايش پيش از تولد براي جنين هاي در معرض خطر، ممكـن اسـت قبـل

و خـواهران بيمـاران از  و بكر، تشخيص مادران درك ژنتيك مولكولي ديستروفي عضلاني دوشن
و روش آناليز شجره حيث وضعيت ناقلي بر  هـا اين روش. مستقيم استوار بود هاي ارزيابي غير نامه

شامل تعيين سطح سرمي كراتين كيناز، مشاهده گاهگاهي اختلالات بافت شناسـي در عـضلات 
و اشكال در سنتز  مـسلماً امـروزه. پروتئين ريبوزومال عضلاني، در اين افراد بودin vitroناقلين

. نمايـد تـر مـيي بيماري در فرد مبتلا، انجـام مـشاوره ژنتيـك را آسـان تعيين مختصات مولكول 
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هنگامي كه يك جهش خاص در كودكي كه دچـار ديـستروفي عـضلاني دوشـن يـا بكـر اسـت
شود، آزمايش ژنتيك مادر يا خواهر وي از نظر وجود همان جهش خاص، به راحتـي مشاهده مي 

هس تعيين مي  هاي تند يا خير؛ لذا مشاوره ژنتيك براي بارداري نمايد كه آيا آنان ناقل ژن معيوب
. به سهولت قابل انجام خواهد بود بعدي

مي DNAدر مواردي كه آناليز توان از بيوپـسي عـضلاني بيمار اطلاعات كافي بدست ندهد،
مطالعه عضله جنين مذكر مبتلا به ديـستروفي عـضلاني. در جنين جهت تشخيص استفاده كرد 

ر دوم تغييرات مورفولوژيـك خـصوصاً انـدازه بزرگتـر از عـادي هـسته سـلول دوشن، از تريمست 
مي عضلاني را در مقايسه با جنين بعـلاوه، واكـنش. سازد هاي سالم با همان سن حاملگي آشكار

. شود ايمونولوژيك با ديستورفين نيز ديده نمي
در/ وقتي كه حذف ژنتيك يا جهش خاص در ژن ديستروفي عضلاني دوشن يـك عـضو بكر

 هاي جنين، يا زودتـر توان آن جهش يا حذف را در بافت ديگر خانواده نشان داده شده است، مي 
ايـن بـدان معناسـت كـه. جـستجو كـرد ) CVS(برداري از پرزهاي جفتـين به روش نمونهآاز

تشخيص داخل رحمي بـراي جنـين مـذكر مـشكوك بـه ابـتلا از هفتـه نهـم زنـدگي جنينـي، 
. پذير است امكان

و اداره بيماران ديستروفي عضلاني دوشـن در تيم متشكل از چندين متخصص كه تشخيص
از. شـود را به عهده دارد، مشاور ژنتيك يك عضو لاينفك شمرده مي  وي بايـد شـرح مبـسوطي

و در صورت نياز بايد امكاناتانآالگوي وراثت مغلوب ديستروفي عضلاني دوشن به  ن ارائه نمايد،
م تست .ولكولي نيز در اختيار آنان قرار داده شودهاي ژنتيك
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 كودكان ايراني ميگرن در

 كدام معيار، بهترين معيار در تشخيص ميگرن كودكان است؟

 دانشيار گروه اعصاب دانشگاه علوم پزشكي اصفهان:ساز دكتر احمد چيت
 دانشيار گروه اعصاب دانشگاه علوم پزشكي اصفهان: دكتر عباس قرباني

ه دليل آنكه در بعضي از مـوارد ميگـرن كودكـان تـشخيص بـاليني بـا معيارهـايب:مقدمه
. المللي سردرد ارائـه شـده مطابقـت نـدارد تشخيصي ميگرن در كودكان كه از طرف انجمن بين

طي يك مطالعه توصيفي بهترين معيارها بـراي تـشخيص ميگـرن در كودكـان ايرانـي بررسـي
.گرديد

و مواد سال كه به كلينيك نورولوژي مركز پزشكي الزهرا در شهر15 كودك زير85:روش
و شكايت اصلي آنها سردرد بود، به منظور انتخاب بهتـرين معيارهـاي  اصفهان ارجاع شده بودند

و والـدين. تشخيصي ميگرن در كودكان بررسي شدند  يك پرسشنامه استاندارد توسـط بيمـاران
مع. آنها تكميل گرديد  يار تشخيص ميگرن كودكان كـه عبـارت بودنـد از با به كارگيري پنج نوع

: معيارهاي
International Headache Society (IHS) prensky, Vahlyquist, وIHS-Revised 

(IHS-R) معيارهايو maytal،حساسيت)sensitivity (گرديد ارزيابي معيارهاازيكهر.

و%)88(75،%)86(73،%)72(61 كودكي كه از نظر باليني ميگـرن داشـتند،85در:نتايج
. بودندmaytalو IHS ،vahlquist ،prensky ،IHS-R معيارهاي واجدبه ترتيب%)5/89(76

و معيارهاي mayalو IHS-Rمعيارهاي  كمترين حـساسيت را در IHS بيشترين حساسيت
. نوع معيار تشخيص مثبت بود5هر%)5/63( كودك54در. تشخيص ميگرن كودكان داشتند

المللـي سـردرد در تشخيص ميگرن كودكان چنانچه فقط از معيارهاي تشخيصي انجمن بين
)IHS (مي .شود استفاده گردد منجر به مشخص شدن درصد كمتري از كودكان دچار ميگرن

و بحث نتيجه  نوع معيار جهت تشخيص ميگـرنsensitivity (5( ارزيابي حساسيت:گيري
در ) IHS(ي سـردرد ل ـالمل يارهـاي تشخيـصي انجمـن بـين در كودكان حاكي از آن است كه مع

و كامل نمي .باشد تشخيص ميگرن كودكان جامع
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Objective: Since in some cases of childhood migraine the clinical 
diagnosis dose not match the IMS criteria this descriptive study 
identify the best criteria for diagnosis of migraine in our pediatric 
population. 

Materials and Methods: A total of 85 children aged below 15 
years who had been referred to the Neurology clinic of Al-Zahra 
hospital in Isfahan city with headache as their chief complain, were 
enrolled. Validated questionnaires were completed by them. The 
patients were evaluated using five sets of diagnostic criteria 
including the vahlquist, the prensky, the international headache 
society(IHS), the IHS Revised(IHS-R), and the maytal criteria, the 
sensitivity of each set of criteria was assessed. 

Results: The 85 children, clinically diagnosed as having 
migraine, 61(72%), 73(86%), 75(88%), 76(89.5%) and 76(89.5%) met 
the criteria of IHS. Vahlquist, prensky, IHS-R, and maytal 
respectively. Both the IHS-R and myatal criteria had the highest, 
while the IHS criteria had the lowest sensitivity. Fifty-four children 
(63.5%) were positive for all five sets of criteria. The application of 
IHS criteria for diagnosing pediatric migraine led to a smaller 
percentage of children with migraine being idenfied. 

Conclusion: Assessment of the sensitivity of the five sets of 
criteria for the diagnosis of migraine revealed the inadequacies and 
limitation of the IHS criteria in the diagnosis of pediatric migraine. 

Key Words: Migraine, Child, Diagnosis, Headache. 
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 اطفال اورژانسدر عصبي هاي نشانهو علائم شايعترين بررسي

 فوق تخصص عفوني گروه اطفال، دانشيار دانشگاه علوم پزشكي مشهد:دكتر عبدالكريم حامدي

و نشانه هاي عصبي مخصوصاً در برخورد.اي برخوردار است در كودكان از اهميت ويژه علائم
ك  و نشانه عصبي دارد ابتدا بايد دقي با كودكي گراًقه علائم و بر اسـاسف محل ضايعه را در نظر ته

و بايد هرچـه سـريعتر در اين علائم اكثراً.آن اقدامات تشخيصي انجام داد   جنبه اورژانس داشته
شد.جهت رفع آن اقدام لازم انجام گردد تا بررسي اجمالي در مـورد بدين ترتيب تصميم گرفته

هاي عصبي كودكان مراجعه كننده به اورژانس اطفـال در مـدت يـك سـال انجـامو نشانه علائم
و درمـان ايـن  و در پايان با استفاده از نتايج بتوان راهكارهـاي عملـي در جهـت تـشخيص داده

.بيماران اقدام مقتضي انجام داد
 بـه نـوعي كليه بيماران مراجعه كننده به اورژانس اطفال در مدت يك سـال كـه:روش كار
و نشانه و،هاي عصبي داشتند مورد بررسي علائم و.بيشتر قـرار گرفتنـد پيگيري ارزيابي علائـم

:هاي عصبي شامل موارد زير بودند نشانه
و تشنج-سردرد و مركـزي فلج– بيقراري– اختلال هوشياري- تب افـزايش-هاي محيطي

حر-اسپاسم عضلاني- يا كاهش اندازه دور سر  و پارسـتزي-كتـي اخـتلال اخـتلالات-پـارزي
و .اختلالات رفتاري-ديد چشمي
%42 بيمار بستري شده در اورژانس اطفـال حـدود 3325در مدت يك سال از تعداد:نتايج

و نشانه عصبي داشتند) نفر 1396(  شايعترين علامت تـشنج.بيماران حداقل يك يا چند علامت
بي%)60( سپس اختلال هوشياريو%)70( .اين بررسي ادامه دارد.بوده است%)35(قراريو

و معاينـه:بحث و نشانه عصبي بـا گـرفتن شـرح حـال دقيـق در برخورد با كودك با علائم
و علائم همراهي ديگر محل ضايعه محتمل را حـدس زده بـر آن اسـاس اولويـت  فيزيكي كامل

و كمك كننده را بررسي مي .نماييم اقدامات تشخيصي
شـاخ-2 سيـستم عـصبي مركـزي-1.باشـد ناحيه طبق شكل زير مـي5ي در پاتولوژي اصل

و عضله-4)اعصاب محيطي( پريفرال نرو-3 قدامي نخاع .عضلات-5 محل جانكشن عصب
 سيستم عصبي مركزي:قسمت اول

و اختلال هوشياري مي ضايعات مطرح شـده.باشد در اين قسمت علائم بيشتر بصورت تشنج
ش در اين قسمت بيش  ضـايعات سـاختماني مغـز، خونريزيهـاي آنوماليهـا،:است امل موارد زير تر
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 بعـضي اخـتلالاتوميكروسفالي، اپي لپسي ها، تروما، مغزي، مننژيتها، آنسفاليتها، هيدروسفالي
.متابوليك

البتـه.شـود برده مـي بكارBrain CTscan,MRI براي تشخيص ضايعات اين ناحيه بيشتر
و  .انجام الكترو آنسفالوگرافي نيز در اين قسمت كمك كننده استپونكسيون مايع نخاع

 شاخ قدامي نخاع:قسمت دوم
و فلـج مراجعـه و آسپيريـشن مكـرر ريـوي در اين قسمت بيمار بيشتر با اخـتلال حركتـي

و وردنيك هوفمن است ضايعات مطرح شده در اين قسمت بيشتر.نمايد مي .پوليوميليت
و پونكـسيون مـايع نخـاع كمـك كننـده براي تشخيص ضايعات اين ناح يه الكتروميـوگرافي

.است
 پريفرال نرو:ناحيه سوم

و بـدخيمي-در اين ناحيه بيشتر نروپاتيها مطرح است كه علل عفوني و توكسيك  متابوليك
بيمار بيشتر با علائم پارزي.باره يا پولي راديكولونوروپاتي است شايعترين نوع نروپاتي گلين.دارد

ميو پارس و فلج مراجعه .نمايد تيزي
.نمايد كمك ميNCVگيري سرعت سير عصب براي تشخيص ضايعات اين ناحيه اندازه

و عضله:ناحيه چهارم  محل جانكشن عصب
و بوتوليـسم مطـرح اسـت در ايـن قـسمت بيـشتر بـصورت.ضايعاتي مانند مياسـتني گـراو
و اختلالات انقباضي عضلات مراجع  الكتروميوگرافي جهـت.نمايده مي اختلالات حركتي چشمي

.تشخيص ضايعات لازم است گاهي تستهاي درماني هم كمك كننده است
 عضلات:ناحيه پنجم

و هيپـر در اين ناحيه بيشتر اختلالات الكتروليتي پتاسيم مثل هيپو كـاليمي مطـرح كـاليمي
و.است كه نوع فاميليال آن نيز وجود دارد   ميوتونيها نيز مطـرح ضايعات عضلاني مثل ميوپاتيها

و اخـتلال در راه رفـتن. است و دردهـاي عـضلاني و فلـج در اين قسمت بيمار بيشتر با پـارزي
 CPK آلـدولازو-تـستهاي كبـدي-گيـري الكتروليتهـا از نظر تشخيصي اندازه.نمايد مراجعه مي 

.كمك كننده است
و نشانه عصبي در كودكان تشنج:نتيجه گيري كلي و اختلال هوشـياري شايعترين علامت

است كه هر دو علامت جنبه اورژانس داشته هر چه سريعتر بايد اقدامات تشخيصي درمـاني بـر
.اساس محل ضايعه صورت داده شود
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بل تازه  در كودكان(Bell`s Palsy) هاي فلج

و اعـصاب كودكـان، دانـشگاه علـوم: دكتر سيد حسين حسنپور اونجي فوق تخـصص مغـز

 پزشكي ايران

اي كـه در اثـر جمجمـه7 فلج حاد صورت بعلـت اخـتلال فعاليـت زوج فلج بل عبارتست از
از ضايعه عصب در نواحي مختلف از هسته عصب در ناحيه پونز تااكسون آن بوي  ژه در محل عبور

 توسط بـل 1829اين اختلال اولين بار در سال. شود كانال عصب در استخوان تمپورال ايجاد مي 
.شرح داده شد

و7زوج و داراي فعاليت يك عصب كامل و اتونوم مـي هاي حركتي و حسي در باشـد  آسـيب
و از پائين ناحيه هسته و تر و تحتاني صورت ميـشود آن باعث اختلال حركتي در عضلات فوقاني
را همچنين مي .باعث گردد تواند اختلال حسي واتونوم

از درصد7/2اين عارضه در و هزار كودك با سن كمتر هزار كـودك بـا درصد1/10ده سال
و  و سن بيش از ده سال گزارش شده است نواحي اطـراف آن اولـينيا در اكثر موارد درد گوش

و باشد، علامت مي  فلـج آن در عـرض چنـد سـاعت حـادث كه بدنبال آن ضعف عضلات صورت
و مي و بر حسب شدت ضـايعه  محـل گرفتـاري تظـاهرات آن بـصورت ضـعف در حركـات گردد

و و عضلات فوقاني و تحتاني صورت عدم توانائي در بستن دهان در طرف مبـتلا باز ماندن چشم
وو و كشيده شدن آن به سمت مقابل و اشكال در خوردن و اختلال در اشـك و آشاميدن  بـزاق

و .بروز نمايد، افزايش صدا در گوش ممكن است حس چشائي
و گرچه علت اصلي مشخص نمي و باشد؛ ولي احتقان و تـورم عـصب خـون ريزيهـاي ريـدي

و واكنشهاي التهابي را مطرح مي  و اكثـر مـوارد سـابقه عفونـت دسـتگاه ميكروسكوپيك نماينـد
و  و تنفسي در بيمـاران وجـود داشـته ايمنولوژيـك را مطـرح لـذا امكـان پديـده دميلنزاسـيون

.نمايد مي
، هرپس سـيمپلكس، اوريون، ويروس ابشتاين بار، عوامل عفوني متعدد از جمله اوتيت مياني

ژه در اسـكانديناوي را از عوامـل اتيولوژيـك در اثـر انـواع بورليـا بـوي Lymeو همچنين بيمـاري
مي احتمال عوامل مستعد كننده.دانند مي .دانند ژنتيكي را در ايجاد بيماري مؤثر
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و رد ساير عوامل فلج عصب صورتي مي د كـه در باشـ تشخيص فلج بل بر اساس علائم باليني
:تشخيص افتراقي بايد مورد توجه قرار گيرد از جمله

و ساختماني مغز مانند :عوامل مادرزادي
و سندرم موبيوسلآرنو  دكياري

 عوامل ژنتيكي
 ماستوئيديت

و بر ضربه و شكستگي استخوان پتروس فشار  عصب مانند فورسپس
و غددي مانند :عوامل متابوليك

و هيپوتير و هيپوكلسيوري ايديوپاتيكهيپر پاراتيروئيدي  وئيدي
و تومور غده پاروتيد نئوپلاسم  ها مانند گليوم ساقه مغز

و سندر: عوامل عروقي مانند م مالفورسيونهاي عروق مغزيفشارخون
 ملكرســـون روزيتـــال) بـــار ســـندرم گـــيلن(ديگـــر ماننـــد نروپـــاتي محيطـــي عوامـــل

)Melkersson Rosenthal (و كه بايستي در تشخيص افتراقي در نظر غيرهو مياستينا گراويس
.گرفته شود

و بهبـودي سـريع مـي باشـد، از نظر اقدامات پاراكلينكي در مواقعي كه علائم باليني تيپيـك
و  طـولاني مـدت لازم بـه بررسـي نيازي به بررسي آزمايشگاهي ندارنـد ولـي در مواقـع آتپيـك

ومايع نخاع معمولاً ESRو CBC.باشد مي البتـه در مـواردي نماينـد، كـي نمـيكم نرمال است
بـرداري شود، تـصويرو عفونت بور لياها لنفوسيتور در مايع نخاع ديده مي LYmeمانند بيماري 

و  و اسـتئوميليت رود، يـا فـشار داخـل جمجمـه مـي جمجمه در مواقعي كه احتمال شكـستگي
و ضايعات داخل MRI. كننده است كمك و مغز براي بررسي موارد نادر تومور  استخوان تمپورال

و مخچه بويژه با ماده حاجب مفيد مي  براي بررسي شدت تخريب عـصبي NCV. باشد زاويه پونز
ميو .تواند ارزشمند باشد در پيگيري بهبودي

و ــ پــيش آگهــي در كودكــان اغلــب مناســب ــازي ب ــد؛ه ني  گــر چــه تجــويز درمــان ندارن
 در داخل كانال عـصب صـورتي بـويژه در كورتيكوتيروئيد در هفته اول بيماري جهت كاهش ادم

و و موارد شديد بـ فلج كامل كمك كننده است كه يك هفته ادامه يافته ه در عـرض يـك هفتـه
.شود تدريج قطع مي

مي جراحي براي كاهش فشار بر و دژنراسيون عصب بكار .رود عصب در موارد پيش رونده
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و فيزيـوتراپي صـورت اقدامات حمايتي مانند مرطوب نگاه داشتن چشم در صورت  باز ماندن
.شود توصيه مي

و4-1در عرض بهبودي معمولاً در صـورت. شـود ماه كامل مـي12-6در مدت هفته شروع
مي هاي ساير عوامل بويژه نئوپلاسم عود فلج يك طرفه لازم به بررسي .باشد ها

 سـندرم كـه يـك Melkersson Rosenthalعوامل نادر عود فلج عصب صورتي، سـندرم از
مي9كه ژن آن روي كروموزوم ژنيتكي غالب با انتقال ناقص، باشد كه معمولاً در سـن قرار دارد

و دهـان16زير   سال بصورت فلج يك طرفه يا دو طرفه صورت تكرار شونده همراه با ادم صورت
و زبـان مـيو و تورم لب كـه كـاهش فـشار روي عـصب در آن پيـشنهاد باشـد؛ ترك خوردگي

.رددگ مي
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Atlanto axial instability is one of spinal disorder which present 
with head tilt in pediatric age group. 

It has traumatic and atraumatic causes. Trauma, RA, and head 
and neck surgery are predisposing factors. Special anatomic 
considerations of C1 C2 in children has role in pathophysiology of 
instability of this region. Head tilt and Cock robin deformity are 
hallmark of this type of instability. Neck pain and quadriparesis are 
other common clinical symptoms. 

Ligamentous laxity, muscle spasm and enfolding with 
interposition of swollen capsular and synovial tissues are 
mechanisms of instability and deformity. 

We presented 2 cases of C1 C2 instability with details of clinical 
presentation and their management. 
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 نقش سطح سرمي يون سديم در

و تشنج ساده ا24در پيش بيني تكرار تب ول ساعت

 متخصص كودكان، دانشيار دانشگاه علوم پزشكي مشهد: دكتر فرهاد حيدريان
 متخصص كودكان، استاد دانشگاه علوم پزشكي مشهد: دكتر عبدالعلي خوارزمي

 فوق تخصص اعصاب كودكان، استاد دانشگاه علوم پزشكي مشهد: دكتر فرح اشرف زاده

 دانشگاه علوم پزشكي مشهدمتخصص كودكان، استاد بازنشسته: دكتر نصرت لطفي

 متخصص كودكان دانشگاه علوم پزشكي مشهد: دكتر سراج الدين كم

و هدف در:زمينه و تكرار آن و تشنج در اطفال ، ساعت اول24با توجه به شيوع بالاي تب
.پرداخته شده است، بيني تكرار حمله در اين مطالعه به بررسي سطح سرمي يون سديم در پيش

تا6 اين مطالعه بيماراندر:ها روش  مورد بـود 266 كل بيماران. ساله بررسي شدند5 ماهه
. گروه تقسيم شدند3كه به

و تشنج ساده و، گروه تب و تشنج ساده كه دچار تكرار حمله شـدند گـروه كنتـرل گروه تب
شد.كه دچار تشنج بدون تب بودند . سطح سرمي سديم در اين بيماران بررسي

و تشنج ساده يك هيپوناترمي نسبي در مقايسه با بيماران دچـاردر:ها يافته گروه دچار تب
.تشنج بدون تب وجود داشت

و تـشنج:گيري نتيجه  هيپوناترمي نسبي ممكن است از عوامل مـستعد كننـده ايجـاد تـب
.دار باشد ساده در كودكان تب

و تشنج ساده، سديم سرم، تشنج: كليديكلمات .تب، تب
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شلرويكرد به  شيرخوار

فوق تخصص اعصاب اطفال، استاديار گـروه بيماريهـاي كودكـان: دكتر ناهيده خسروشاهي

 دانشگاه علوم پزشكي تهران

خير در بدست آوردن اركان تكامل حركتي توسـط والـدين بسياري از شيرخواران به دليل تأ
ف شايع.كنند به درمانگاههاي اعصاب مراجعه مي  و ترين يافته در معاينه يزيكي ايـن شـيرخواران

ت ميأكودكان با شرح حال . باشد خير تكامل حركتي هيپوتوني
و اندامها نمي توانند در برابر قوه جاذبـه زمـين مقاومـت هيپوتوني حالتي است كه در آن تنه

و فرد شل بنظر مي .رسد كنند
و مهمترين علائم درگيري نورون محركه تحتاني هيپوتوني يكي از شايع باشـد كـه مي ترين

.همراه با آن علائم ديگري مثل ضعف نيز ممكنست وجود داشته باشد
و محيطي سالم دارد هيپوتـوني علامـت. حفظ تون طبيعي نياز به سيستم اعصاب مركزي

و عـضلات باشد كه در بيماريهايي كه مغز شايعي از اختلال عملكرد عصبي مي  و اعـصاب و نخاع
مي را درگير مي .شود كنند ديده

لال اوليـه اخـت(در نوروپاتي ). اختلال اوليه سلول شاخ قدامي نخاع(هيپوتوني در نورونوپاتي
و پوشش ميلين آن  و محـل اتـصال عـصب بـه) اختلال اوليه الياف عضلاني(و ميوپاتي)آكسون

مي عضله كه در واقع درگيري واحد حركتي مي .شود باشند، ديده
و تـ در مـل حركتـي شـايع خير تكاأهيپوتوني ژنراليزه تـرين تظـاهر بيمـاري نوروماسـكولار
و كودكان مي  و كودكـان شـايع شيرخواران تـر باشد، هر چند سربرال هيپوتـوني در شـيرخواران

.است
تواند درگيري سيـستم اولين قدم براي تشخيص، مشخص كردن محل درگيري است كه مي

و يا واحد حركتي باشد  در برخي نشانه. عصبي مركزي معاينه پزشك را بطرف محل درگيـري ها
در هيپوتوني مغزي اختلال در ساير عملكردهاي مغزي مثل اخـتلال سـطح. نمايد راهنمايي مي 

و تنشج، چهره ديسمورفيك، مالفورماسيون در سـاير اورگانهـا وجـود دارد  در معاينـه. هوشياري
و حالت قيچي Fistingعصبي اين كودكان  هـاي رفلكـس. ود دارد وار بـودن پاهـا وجـ در دستها

و رفلكس  در. هاي اوليه نوزادي وجود دارد وتري طبيعي يا تشديد يافته بوده برخلاف موارد فوق
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و يا كاهش يافته، عـدم بيماران با درگيري واحد حركتي رفلكس هاي وتري عمقي وجود نداشته
مي حركت در رفلكس و فاسيكولاسيون ديده .شود هاي وضعيتي، آتروفي عضلاني

شـود كـه بـا هاي افتراقي زيادي مطرح مـي محل درگيري در هر گروه تشخيص بعد از تمايز
بـه مـوارد فـوق بـا. توان به تـشخيص قطعـي رسـيد درخواست اقدامات پاراكينيكي مناسب مي 
.جزئيات لازم در ارائه مقاله اشاره شده است
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Infants and children who are late to achieve motor milestones are 
often brought to the office or clinic by their parents for evaluation. 
The most common findings revealed by the physical examination of 
such infants and young children is hypotonia.When postural tone is 
depressed, the trunk and limbs cannot maintain themselves against 
gravity, and the infant appears hypotonic. 

Generalized hypotonia and delay in motor development is the 
most common manifestation of neuromuscular disease in infants 
and children, however the cerebral hypotonia is more common in 
children. 

Motor unit disorders are classified to four groups: a primary 
disorder of the anterior horn cell body is a neuronopathy, a primary 
disorder of the axon or its myelin covering is a neuropathy, a 
primary disorder of the muscle fiber is a myopathy and finally the 
involvement of neuromuscular junction. 

Normal tone need intact central and peripheral nervous system. 
It is a common disorder which seen in diseases of brain, spine, 
peripheral nerves and muscles. 

The first step in diagnosis is to determine whether the disease 
location is in the brain, spine or motor unit. 

Many clues to the diagnosis of cerebral hypotonia exist. 
Presence of other abnormal brain function including decreased 

consciousness and seizures, dysmorphic features or malformations 
in other organs, fisting of the hands, scissoring on vertical 
suspension, normal or brisk tendon reflexes and movement through 
postural reflexes are important clues for diagnosis of cerebral 
hypotonia. 

On the other hands absent or depressed tendon reflexes, 
fasciculation, muscle atrophy, absent of abnormalities of the other 
organs and failure of movement on postural reflexes are suggestive 
of motor unit disorders. 

After careful history taking and physical examination physician 
can differentiate cerebral hypotonia from motor unit disorders and 
then appropriate work-up is recommended. There is wide list of 
diseases in each group which explain in details in oral presentation. 
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)گزارش مورد(ازدياستماتوميلي عدم تقارن اندامهاي تحتاني ناشي

و اعـصاب: دكتر سعيد رحيقي  اسـتاديار گـروه جراحـي اعـصاب،متخـصص جراحـي مغـز

 دانشكده پزشكي دانشگاه آزاد اسلامي مشهد
ــضلي ــرگس اف ــر ن ــوژي: دكت ــصص راديول د، متخ ــوژي ــروه راديول ــتاديار گ ــكياس ــشكده پزش  ان

 مشهد دانشگاه آزاد اسلامي

ــشكده پزشــكي،متخــصص بيماريهــاي كودكــان: دكتــر فاطمــه اميــد  اســتاديار گــروه اطفــال دان

 دانشگاه آزاد اسلامي مشهد

 اسـتاديار گـروه اطفـال دانـشكده پزشـكي متخـصص بيماريهـاي كودكـان،: رضـا ملـك دكتر عبدال

 دانشگاه آزاد اسلامي مشهد

 اخـتلال مـادرزادي اسـت كـه در آن يـك سـپتوم اسـتخواني، غـضروفي يـا دياستماتوميلي
و در خلـف بـه اين سپتوم در قدام به بادي مهره.كند فيبروزي نخاع را بطور عرضي قطع مي هـا

و مانع از شيفت طبيعـي نخـاع بـه بـالا در حـين رشـد دورا يا قوس دفورمه مهره  ها اتصال دارد
مي غير دو نيمه كورد معمولاً.گردد مي و در زير محل سپتوم بهم در نيمي.پيوندند قرينه هستند

مي) L1-L3(از موارد در سطح فقرات كمري  و با آنوماليهـاي اسـتخواني بـويژه اسـپينا دهد روي
و اسكوليوز همراهي دارد همراهي بـا آنوماليهـاي عـصبي نظيـر نخـاع بـدام.بيفيدا، همي ورتبرا

مي، IIافتاده، مالفورماسيون كياري  و هيدروسيرنگوميلي بطور شايعي ديده .شـود ميلومننگوسل
آتروفي عضله گاسـتروكنميوس علائم باليني شامل عدم تقارن در اندامهاي تحتاني، كلاب فوت،

و در سنين پيش دبـستاني شـايع اسـت  و حرارت بوده در مـوارد پيـشرونده.و فقدان حس درد
ت  و آتروفي عضلاني دو طرفه در اندامهاي . دهـد اختياري ادراري روي مـي حتاني بهمراه بي ضعف

CT وMRI نقش تكميلي در تشخيص دارند بخصوص كـه CT آنوماليهـاي اسـتخواني را بهتـر 
و نشان مي و وضـعيتهاي ديـسرافيك MRIدهد  در تشخيص بخش ديستال كونوس مدولاريس
.ارجح است

 سـاله معرفـي3كـودكي مـاران، در اين مقاله پس از بررسي علائم باليني سه مورد از اين بي
و بـي مي اختيـاري ادراري شود كه با عدم تقارن اندامهاي تحتاني، كلاب فـوت در يكـي از پاهـا
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و در تصويربرداري نخاع دياستماتوميلي ناشي از ستيغ استخواني همراه بـا نخـاع مراجعه نموده
 جراحـي آزادسـازي آميز تحـت عمـل كودك بطور موفقيت.بدام افتاده تشخيص داده شده است 

. استخواني قرار گرفتستيغهمراه با حذف ) cord detethering(نخاع
.دياستماتوميلي، ديسرافيسم، نخاع بدام افتاده: كليديكلمات
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Diastematomyelia is a division of the spinal cord into two halves 
by projection of a fibrocartilaginous or bony septum originating 
from the posterior vertebral body. This septum is attached to the 
deformed vertebral arch or dura posteriorly and impair cord 
elevating during growth. In most cases two hemicords are 
asymmetric and reunited inferior to the level of septum. The defect 
involves the lumbar vertebrae (L1-L3) in 50% of cases and tends to 
be associated with abnormalities of the vertebral bodies including 
spina bifida, hemivertebra and scoliosis and neurologic anomalies 
such as tethered cord, type II Kiari malformation, myelomeningocele 
and syringohydromyelia. Clinical signs include asymmetric lower 
limbs, club foot, atrophy of gastrocnemius muscle and loss of pain 
and temperature sensation in a preschool child. In more progressive 
cases bilateral weakness and muscle atrophy in the lower 
extremities, urinary incontinence and low back pain may occur. CT 
and MRI findings are complementary in diagnosis, because bone 
anomalies are better seen in CT and MRI is choice for detection of 
distal part of conus medullaris and dysraphism. 

In first part of this article, clinical signs and symptoms of three 
patients with diastematomyelia are reviewed and then a 3 years 
child is presented with lower limbs asymmetry, unilateral club foot 
and urinary incontinence. Spinal cord imaging revealed lumbar 
diastematomyelia associated with osseous crest and tethered cord. 
Spinal surgery was successfully done for cord detethering and 
excison of bony septum.  

Key words: Diastematomyelia, Dysraphism, Tethered cord. 
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Background and objectives: With the recent advances in the 
neuroimaging, MRI has increased substantially the ability to detect 
causes of seizure. While generalized seizure are usually well 
controlled by medication, 15-30% of patients with partial  seizure 
are intractable and hippocampal sclerosis is the single most 
common lesion  followed by perinatal hypoxia or other insult, 
tumors, vascular malformations, traumatic gliosis, and 
developmental abnormalities. The objective of this article was to 
show the spectrum of magnetic resonance abnormalities in the 
pediatric seizure patient. Seizure is a common indication for 
pediatric neuroimaging. Characteristic imaging findings can lead to 
a specific pathologic diagnosis. Imaging findings may be subtle. 
Clinical correlation and optimization of magnetic resonance imaging 
protocols are important for seizure imaging. 

Materials and methods : In a recent cross sectional study ,  127 
( 55 female and 72 male) patients with  focal seizure who referred to 
one of imaging centers was evaluated. The range of age was between 
3 month to 12 years old (mean=5.4y). The study was obtained on a 
1.5 Tesla MRI scanner and a three dimensional T1-weighted SPGR 
sequence was first acquired with slice thickness=1.5mm and then 
FLAIR T2- weighted images were obtained with the slice thickness= 
4mm. MRI data were transferred to PACS workstation for analysis 
and diagnosis. 

Results: From the evaluated MRI images, 46  cases (36%) had 
normal MRI, 12 cases (9%) temporal sclerosis, 11 cases (9%) 
ischemia, 2 cases (2%) tumor, 4 cases (3%) gliosis, 17 cases 
(13%) developmental anomaly, 18 cases (14%) focal atrophy and 11 
cases (9%) PVL, 6 cases (5%) metabolic disorders. 

Conclusion: we concluded that although a routine MRI will 
exclude ominous structural substrates that require urgent 
treatment, subtle structural substrates which present as intractable 
seizure will be missed and performing dedicated MRI pulse 
sequences and optimization of imaging parameters are essentials. 
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 هاي متابوليك نوروپاتي

و اعصاب كودكان، بيمارستان باهنر كرج فوق تخصص مغز:دكتر عليرضا رونق

شود كه بايستي مدنظر درگيري اعصاب محيطي در يكسري از اختلالات متابوليسم ديده مي
و در تشخيص .هاي افتراقي قرار گيرند بوده

از،ي محيطي با علائمي مثل ضعف ديـستال نوروپات، در ديابت وابسته به انسولين در كودكان
و درد .توانـد مـشخص شـود هـاي تانـدوني مـچ پـا مـي كاهش رفلكس، دست رفتن حس لمس

و همچنـين همچنين اختلال در سيستم عصبي اتونوم به شكل اختلال در سيستم قلبي عروقي
.تواند بروز نمايد از دست رفتن حس پرشدگي مثانه مي

و يك نوروپاتي حسي حركتي قرينه با ضعف نوروپاتي اورميك به شك ل حس سوزش در پاها
.شود عضلاني پيشرونده متظاهر مي
درد شكمي كوليكي حاد شديد همراه با درگيـري سيـستم عـصبي، در پرفيري حاد متناوب

و مح  مي) اغلب حركتي(يطي مركزي در كمبود تيامين، نوروپـاتي محيطـي، انـسفالو. شود ديده
و نارسائي  مي قلبي با برونپاتي .شود ده بالا ديده

.نوروپاتي محيطي گزارش شده است، در يكسري از موارد كم خوني بدخيم مادرزادي
مي درآ .شود بتاليپوپروتئينمي، نوروپاتي آتاكسيك پيشرونده ديده
هـاي نوروپاتي مكرر حسي غيرقرينـه بـا شـدت بيـشتر در انـدام، كمبود آلفا ليپوپروتئين در

ميتحتاني ات .افتد فاق
،ت، اسپاستيستي، در كرابه ميأاپتيك آتروفي و پلي نوروپاتي ديده .شود خير دركي

ــستروفي متاكروماتيــك ــوع شــيرخواري(در لكودي ــاً) ن و نهايت ــتن ــدا اخــتلال راه رف  در ابت
.شود اسپاستيستي ايجاد مي

و ديس ريتمي مي در رفسام نورپاتي .تواند ديده شود هاي قلبي
نوروپاتي حسي آكسونال با از دست رفتن فيبرهاي عصبي ميلينه ديده، هيگاشيدر چدياك

.شود مي
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Involvement of Peripheral nerves occurs in some defects of 
metabolism which must be considered in differential diagnosis. In 
IDDM peripheral neuropathy may occur these with signs and 
symptoms: distal weakness, loss of touch and pain sensation, 
decreased ankle reflexes, cardiovascular autonomic dysfunction, 
loss of bladder filling sensation. Uremic neuropathy is characterized 
by burning sensation in the feet and a symmetric motor sensory 
neuropathy with progressive muscle weakness. 

In acute intermittent porphyria, acute, severe, colicky abdominal 
pain accompanied with central and Peripheral nervous system 
impairment occurs. In thiamine (B1) deficiency, peripheral 
neuropathy, encephalopathy and high-output cardiac failure may 
be seen. Select infants with congenital pernicius anemia have been 
reported to have neuropathies. Progressive ataxia is one of the 
characteristic manifestations of abetaLiproproteinemia. In α-
Liproprotein deficiency, recurrent neuropathy occurs with 
asymmetric sensory involve ment mostly in lower extremities. The 
clinical profile in Krabbe,  disease is a highly irritable infant with 
spasticity, optic atrophy, in tellectual delay and polyneuropathy. In 
infantile from of MLD, an unsteady gait is an early sign and later 
spasticity occurs. In Refsum, neuropathy and cardiac dysrhythmia 
occurs. Axonal sensory neuropathy with loss of meylinated serve 
fibers is associated with chediak-Higashi syndrome. 
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Introduction: The term “cherry red spot” is degeneration of 
retina accompanied with discoloration at macular area and 
describes the ophthalmoscopic. 

Appearance of the retina in neurometabolic disorders such as 
Tay Sachs disease, Sandhoff's disease, Gaucher's disease, Niemann 
pick's disease, CRVO - central retinal vein occlusion, central retinal 
artery occlusion, Sialodosis, Berlin's edema, Gangliosidoses and   
Metachromatic leukodystrophy. In spite of variety clinical 
manifestations of these disease, one of sing and symptom is 
weakness and floppy that can simulates lower motor disease such 
as spinal muscular atrophy.  

Case report: The patient was a 9 months age with psychomotor 
retardation. His mother described that he was normal until 5-6 
months age.  Delivery was normal and family history was negative.  

On clinical examination there was not hepatosplenomegaly; there 
was seen generalized weakness and the child could not sit without 
supporting. Attention was not complete and didn’t follow the 
comments. The reaction of the child against every sound as closing 
door and etc was exaggerated. Cranial nerves and eyes movements 
seem normal but there was seen cherry red spot in 
ophthalmoscopic examination. Four limbs were weak without 
atrophy. There was not myoclonus, too... All of deep tendon reflexes 
were exaggerated. There was seen bilateral Babinski sign.   

 

Discussion: Cherry red spot is discoloration of retina that is 
induced by some disease such as Tay Sachs disease, Sandhoff's 
disease, Gaucher's disease, and Niemann picks. The differential 
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diagnose of these disease is based on clinical manifestations and 
laboratory tests. Unfortunately because of limitation of specific 
laboratory tests in our country the exact diagnose is impossible in 
many instances.  We can differentiate these disease based on 
clinical findings. Clinical course of Gaucher's disease is more rapid 
than Tay-Sachs disease and strabismus, persistent retroflexion of 
the head, laryngeal stridor and trismus, diminished reaction to 
stimulus, smallness of the head and organomegaly, especially 
spleen is some of other finding.    

In Infantile Niemann Pick disease visceromegaly is prominent, 
yellowish pigmentation of mucosa and there is not seen highly 
reaction to sounds. In some forms of this disease vertical gaze. 

Therefore based on clinical findings, in spite didn’t specific 
lavatory tests the most probable diagnose was Tay-Sachs disease. 
Tay-Sachs disease is a fatal genetic lipid storage disorder in which 
harmful quantities of a fatty substance called ganglioside GM2 build 
up in tissues and nerve cells in the brain. The condition is caused 
by insufficient activity of an enzyme called beta-hexosaminidase A 
that catalyzes the biodegradation of acidic fatty materials known as 
gangliosides. Gangliosides are made and biodegraded rapidly in 
early life as the brain develops.  

Infants with Tay-Sachs disease appear to develop normally for 
the first few months of life. Then, as nerve cells become distended 
with fatty material, a relentless deterioration of mental and physical 
abilities occurs. The child becomes blind, deaf, and unable to 
swallow. Muscles begin to atrophy and paralysis sets in. Other 
neurological symptoms include dementia, seizures, and an 
increased startle reflex to noise. A much rarer form of the disorder 
occurs in patients in their twenties and early thirties and is 
characterized by an unsteady gait and progressive neurological 
deterioration. Persons with Tay-Sachs also have "cherry-red" spots 
in their eyes.. Patients and carriers of Tay-Sachs disease can be 
identified by a simple blood test that measures beta-
hexosaminidase A activity. The incidence of Tay-Sachs is 
particularly high among people of Eastern European and Ashkenazi 
Jewish but child was born in a Moslem family. The other disease 
that is propounded is Sandhoff disease which affects non-Jewish 
infants; there is a deficiency of both hexosaminidase A and B. The 
clinical picture is the same as in Tay-Sachs disease and 
occasionally visceral organs are not enlarged. 
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Because of generalized weakness floppiness of this patient and 
inability of sitting, clinical presentation can simulates spinal 
muscular atrophy, but other findings such as cherry red spot, 
hyperreflexia, bilateral Babinski sign and increased startle reflex to 
noise can differentiate it and other disease such as Sandhoff 
disease.  
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ت راپي در تومورهاي مغزي اطفالبراكي  

 بخش استريوتاكسي، بيمارستان شهداي تجريش تهران: دكتر عليرضا زالي
 بخش استريوتاكسي، بيمارستان شهداي تجريش تهران: دكتر علي مشكيني

 بخش استريوتاكسي، بيمارستان شهداي تجريش تهران: دكتر سهراب شهزادي

ب: دكتر خسرو پارسا  يمارستان شهداي تجريش تهرانبخش استريوتاكسي،

و هدف و بيماري:سابقه در امروزه سرطانها هـاي نئوپلاسـتيك مهمتـرين عامـل معلوليـت
و پس از بيماري  مير در ايـن جوامـعو عروقي دومين عامل مرگ-هاي قلبي جوامع غربي هستند

وب تومـور شـايع بزرگـسالان مـي10تومورهاي سيـستم اعـصاب مركـزي جـزء.باشند مي اشـد
و آستروسيتوم كيستيك  هـاي تومـور%10تا3تومورهاي كيستيك مغزي مانند كرانيوفارنژيوما

.ن در اطفال بيشتر استآشوند كه البته نسبت مغزي را شامل مي
و مختلـف شـامل رزكـسيون ميكروسـرجيكال در عصر جديد مداليته ، هـاي درمـاني متعـدد

و، براكي تراپي، راديوتراپي  كموتراپي به تنهايي يا در تركيب با هم عنـوان درمـان راديوسرجري
و در بعضي موارد مثـل كرانيوفارنژيومـا اوليه يا درمان اجوانت بكار مي در، روند اجمـاع روشـني
. مورد اپروچ درماني وجود ندارد

هايي مثل يـد اي با استفاده از راديوايزوتوپ براكي تراپي بصورت داخل نسجي يا داخل حفره
مي32 فسفرو125 . شود به روش استريوتاكتيك انجام

) P32(اي با تزريق فسفر راديواكتيـو در اين مطالعه به نتايج درماني براكي تراپي داخل حفره
. شود بروش استريوتاكتيك در تومورهاي كيستيك مغزي كودكان پرداخته مي

و روش ب اين تحقيق بصورت توصيفي با مطالعه پرونده:ها مواد  بيمـاري35يمارسـتاني هاي
انـد، انجـام تحت عمل قرار گرفته1387 لغايت 1377كه در بيمارستان شهداي تجريش از سال

سن. شد ت، جنس، خصوصيات و وژثير آن روي تومور بويأروش عمل ه تغييـرات انـدازه كيـست
و هورموني(علائم باليني . مورد ارزيابي قرار گرفت) بينائي
وؤم18( بيمار35:ها يافته  تـا6با محـدوده سـني(14±6با سن متوسط) مذكر17نث

م15 بيمـاران زيـر%50. سـال بودنـد15زير%)80( بيمار28كه) سال 35 وؤ سـال %50نـث
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. آستروسـيتوم كيـستيك بودنـد%20، كرانيـو فـانژيوم%80شناسـي از نظر آسـيب. مذكر بودند
و تزريق فسفر را ديواكتيو از طريق مخزن متصل به كـاتتري كـه جراحي با روش استريوتاكتيك

مير بـدنبال مراحـل عمـل يـاو هيچ موردي از مرگ. انجام گرفت، داخل كيست تعبيه شده است 
بيمـاران كيـست%75. بـود) ماه 120تا3( ماه10ميانگين زمان پيگيري. تزريق مشاهده نشد 

و جامـد  و يا تركيبي از اجزاء كيستيك و كيست متعدد  كـاهش حجـم كيـست. داشـتند منفرد
و در بقيه موارد افزايش جزء كيستيك يا جامد تومور مشاهده شـد 735%) 100تا%25از( . بود

. وجود داشت32Pهاي مكرر در موارد متعدد نياز به تزريق
و پيشنهادات نتيجه  نتايج درماني فسفرراديواكتيو در بيماران مبـتلا بـه تومورهـاي:گيري

و قابل قبول است بويژه در بيماران با كيست منفرد خيلـي م ـكيستيك مغزي اط ثرؤفال مطلوب
و بعنوان درمـان كمكـي در مـوارد عـود كيـست و بعنوان درماني اوليه در بيماران انتخابي است

مي پيشنهاد مي و براي جزء جامد تومور گاما نايف را ديوسرجري پيشنهاد .شود شود
.فسفر، اطفال، تومورهاي كيستيك مغزي، يوتاكتيكاستر، براكي تراپي:كلمات كليدي
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 هاي عضلاني آشنايي با ديستروفي

)هاي عضلاني پاسخ به سوالات شايع پيرامون ديستروفي(

و اعصاب كودكـان،: دكتر غلامرضا زماني  عـضو هيئـت علمـي دانـشگاه فوق تخصص مغز

 علوم پزشكي تهران

 ديستروفي عضلاني چيست؟
ع ديستروفي ضلاني گروهي از بيماريهاي ارثي عـضله هـستند كـه بـا ضـعف پيـشرونده هاي

ناشي از نقصان يك يا چند ژن كه جهـت) آتروفي(و تحليل رفتن نسج عضله) ميوپاتي(عضلات 
مي، عملكرد طبيعي عضله لازم است  تعدادي از ژنهاي مـسئول ايـن بيماريهـا شـناخته. دهد رخ

و پاره شده .اند شناسايي نشدهاي از اين ژنها هنوز اند
مي اين بيماريها با چه علايمي خود را نشان مي و چگونه از يكديگر افتراق داده  شوند؟ دهند

و تيپ ديستروفي  نوع ديـستروفي30حداقل. هاي عضلاني از تنوع زياد برخوردار است تعداد
 را نـشان اما اغلب ايـن بيماريهـا بـا ضـعف عـضلات خـود. عضلاني تاكنون نامگذاري شده است

مانـدگي ذهنـي، اخـتلالات گر چه برخي نيز مشكلاتي همچون مشكلات قلبي، عقـب. دهند مي
. نيز ممكن است داشته باشند...و) پتوز(افتادگي پلك) هورموني(غدد درون ريز 

و ماهيت اختلال ژنتيك صورت مي .پذيرد افتراق اين انواع از يكديگر براساس علايم باليني
ا  ين بيماريها چگونه است؟ نحوه توارث

و يـا هـر دو بـه ارث رسـد نقصان ژنتيك مسئول اين بيماريها مي . تواند از طرف پـدر، مـادر
جنسي بصورت يك صفت غالب هاي جنسي يا غير انتقال بيماري ممكن است از طريق كروموزوم

ان اي از انواع ديستروفي زير شاخه يا مغلوب منتقل گردد در پاره  تقـال ژنتيـك هـاي مختلـف آن
. متفاوت دارند لذا تنوعي از انتقال متفاوت ژنتيك در يك نوع ديستروفي ممكن است ديده شـود 
هر گاه والدين بيمار ژن معيوب بيماري را نداشته باشند احتمال جهش ژني در ابتلا بيمـاري را

. بايد در نظر داشت
 است؟ هاي عضلاني همگي ناشي از يك نقصان پروتئيني آيا ديستروفي
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 در سـلول عـضلانين شايعترين فرم ديستروفي عـضلاني ناشـي از نقـصان ژن پـروتئي،خير
ها هاي عضلاني بنام ديستروفينوپاتي موسوم به ديستروفي است كه مسئول گروهي از ديستروفي

و انواع بينابيني آن اسـت امـا ايـن نقـصان ژنـي ممكـن اسـت ناشـي از مشتمل بر دوشن، بكر
دي پروتئين ها هاي عضلاني هستند، اين پروتئين گري باشد كه مسئول ساير انواع ديستروفي هاي

: در نواحي مختلف سلول عضلاني قرار دارند
و كلاژن هاي ماتريكس لايه خارجي سلول موسوم به لاميلين پروتئين
و پروتئين هاي مرتبط با ساركولم شامل پروتئين : هاي بين غشاء سلولي

و آلفا، ديسفرلينديستروفين، ساركوگل  يكان، كاوئولين، اينتگرين آلفا
)كالپين(پروتئازهاي سيتوپلاسمي

و ارگانلها پروتئين ) تيتين، فوكوتين، تلتونين(هاي سيتوپلاسمي مرتبط با ساركومرها
)ليمين، امرين(هاي غشاء هسته پروتئين

بنـدي ونـه طبقـه انواع مختلف ديستروفي عضلاني بر اساس توزيع غالب عضلات درگيـر چگ
 شوند؟ مي

و بكر كه عضلات غالب گرفتار نواحي شـانه، كمربنـد: ديستروفي همانند دوشن مانند دوشن
 عضلات فلكسور گردن همراه با هيپتروفي عضلات ساق پا(Duchenne like)لگن، 

كه توزيع عـضلات درگيـر در نـواحي : (Emery Dreifuss) ديستروفي تيپ امري دريفيوس
پا) هومرال(، بازو)پولااسكا(كتف  . است) پرونئال(و ساق

كه توزيع درگيري عضلاني مربـوط بـه نـواحي : (Limb girdle) ديستروفي نوع ليمب گردل
و لگن است اين ديستروفي عضلاني از تنوع توارث به شكل  و كمربند شانه هـاي غالـب، مغلـوب

و تاكنون  و6وابسته به جنس برخوردار است  تيپ مغلوب براي آن گزارش شـده11 تيپ غالب
. است

پا)هومرال(، بازو)اسكاپولا(، كتف)فاسيو(هايي كه نواحي صورت ديستروفي ) پرونئال(، ساق
. سازد را گرفتار مي

و دست در انـدام فوقـاني كه نواحي انتهايي اندام: ديستروفي عضلاني ديستال ها شامل ساعد
و پا در اندام تحتاني را گرفت ميو ساق . كند ار
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و حنجـره) اكولـو(ديستروفي عضلاني تيپ اكولوفارنژيال كـه نـواحي عـضلات چـشم حلـق
مي) فارنژيال( در مبتلا و كمربنـد لگنـي شود اين حالـت را همـراه بـا درگيـري عـضلات شـانه

. شود ديستروفي عضلاني بنام همين گروه موسوم به اكولوفازنژيال ديده مي
چه ديستروفي و تظاهر بيماري دارند؟ هاي عضلاني  تفاوتي از حيث نحوه درگيري عضلات

ايـن نـوع. دارد) منتـشر(در ديستروفي عضلاني مادرزادي درگيري عضلاني حالـت ژنراليـزه
و علايم بـاليني آنهـا از دوره نـوزادي ديستروفي هاي عضلاني انتقال ژنتيك اتوزوم مغلوب دارند

و برحسب اينكه درگيري چشم، مغز در بيمـار هـستد يا چند ماه اول عمر خود را نشان مي  هد
و3شـوند، بنـدي مـي طبقـه) نوع كلاسـيك(و يا نيست) نوع سندرمي(  نـوع6 نـوع سـندرمي

.تاكنون شناسايي شده است) غير سندرمي(كلاسيك
 والدين كودكان مبتلا يا افراد خانواده چگونه متوجه علايم ديستروفي عضلاني شوند؟، بيمار
و تنوع مختلف برخوردار هستند، برخي نكه اشاره شد ديستروفي همچنا هاي عضلاني از انواع

هاي مـادرزادي از دوره نـوزادي يـا اوايـل شـيرخوارگي خـود را نـشان انواع همچون ديستروفي 
و نوزاد يا شيرخوار بواسطه تأخير در توانايي مي و شل بودن نزد پزشـك آورده دهند هاي تكاملي
ا مي و مغز نيز همراه اسـت شود برخي در.ز انواع ديستروفي عضلاني مادرزادي با درگيري چشم

دهنـد همچـون هاي عضلاني در انواعي كه در سنين كودكي خود را نـشان مـي ساير ديستروفي
و مواردي از ساير ديستروفي  و بكر در دوشن و دشـواري ها تـأخير در حركـت، ضـعف عـضلاني

و بالا رف  و بعضاً بزرگـي كـاذب تن از پلكان اولين نشانهبرخاستن از روي زمين هاي بيماري است
و جايگزيني چربي بجاي نسج عضله سـبب جلـب توجـه والـدين  عضلات ساق پا ناشي از تجمع

و تحليل رفتن. گردد مي ) آتروفي(در ساير انواع ديستروفي عضلاني نكته مشترك ضعف عضلات
و كندي در حرك و انحراف در عضلاني است كه مشكلات حركتي و تغيير شكل ات را سبب شده

و متعاقباً از فرم طبيعي خارج شدن تاندون آشيل  پا(ستون فقرات، كوتاهي كـه) در ناحيه پشت
شود از ساير علايمي است كه در اين بيماران جلـب توجـه منجر به راه رفتن روي پنجه پاها مي 

.كند مي
و يا فردي كه احتمال ابتلا به بيمار ميوالدين دهد در چه صـورتي بـه پزشـك مراجعـهي را

 كند؟ 
و يا تحليل هرگونه علايم باليني كه حكايت از اشكال در توانايي هاي حركتي، ضعف عضلاني
و نياز به مراجعه پزشكي است رفتن عضلات را نشان دهد احتمال بيماري را مطرح مي . كند
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هـاي تشخيـصي اســتفاده هـاي عــضلاني پزشـكان از چـه ابزار جهـت تـشخيص ديـستروفي
 كنند؟ مي

و سـابقه و سير آن مصاحبه پزشكي شامل اخذ شرح حال از بيمار در خصوص علايم بيماري
و مهمي را در خصوص تشخيص فـراهم مـي  و معاينه پزشكي اطلاعات اوليه در فاميلي آورد امـا

و آنـزيم كنار آن بررسي  و هـاي هاي تكميلي شامل انجام آزمايـشات بيوشـيمي خـون عـضلاني
و رد ساير علل ضروري است . هورموني جهت تأييد بيماري

مي از ديگر بررسي و عضله جهت بررسي عملكـرد ايـن هاي كه صورت گيرد انجام نوار عصب
و آزمايشات ژنتيك است) برداري نمونه(سيستم، انجام بيوپسي  .عضلاني

 آيا درمان براي اين گروه از بيماريها وجود دارد؟
ق و درمان طعي در مورد هيچ يك از انواع ديستروفي عـضلاني در حـال حاضـر وجـود نـدارد

تحقيقات پزشكي در خصوص ژن درماني با هدف توقف برخي از انواع ديستروفي در حال انجـام 
گيرد شامل اسـتفاده از تركيبـات دارويـي است اما اقدامات درماني كه در حال حاضر صورت مي 

ــض  ــت ع ــم، تقوي ــف علاي ــت تخفي ــاره جه ــاري در پ ــير بيم ــردن س ــد ك ــواع لات، كن اي از ان
از(از طرفي اقدامات پيشگيري از دفرميتي. هاست ديستروفي و اندامها خارج شدن ستون فقرات

در) وسايل توانبخشي(با كمك توانبخشي استفاده از اوروتز) حالت طبيعي  و و كفش طبي است
ميهاي جراحي موارد بروز دفرميتي نيز بعضاً از روش . شود كمك گرفته

 اي لازم است با پزشك خود در تماس باشند؟ چرا اين بيماران بصورت دوره
مي در پاره كنند اين تركيبـات لازم اسـت بـا نظـر اي از بيماران كه تركيبات دارويي استفاده

و عوارض جانبي اين داروها پايش گردد و زياد گردد و كم . پزشك تجويز، تنظيم
و آزمايشات دورهو پي از طرفي كنترل و ارزيابي عملكرد قلبي تنفـسي گيري سير بيماري اي

و درگيري زودرس تنفـسي هـستند  اين بيماران خصوصاً در انواعي كه در معرض كارديوميوپاتي
. ضروري است

و دفرميتي انـدامها از ديگـر نظارت بر اقدامات توانبخشي، جلوگيري از انحراف ستون فقرات
. كه بايد تحت نظر پزشك دنبال گردداقداماتي است

مي آيا واكسيناسيون در برابر عفونت  شود؟ هاي تنفسي در اين بيماران توصيه
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مي از آنجا كه عفونت در توانـد مـسئله هاي تنفسي در اين بيماران سـاز باشـد واكـسيناسيون
و همچنين واكسيناسيون سالانه در  برابـر آنفـولانزا برابر پنوموكوك جهت جلوگيري از پنوموني

. ضروري است
 هاي عضلاني چيست؟ نقش تركيبات دارويي در كمك به بيماران مبتلا به ديستروفي

گيـري از سـلولهاي ژن درماني يا بهـره(گرچه درمان قطعي تا زمان ارائه راه كارهاي ژنتيكي
و  از ننده در پـارهك در مورد مبتلايان به ديستروفي وجود ندارد اما درمانهاي كمك ....) بنيادي اي
مي ديستروفي . شود ها توصيه

و طـولاني) پردنيزولون يا دفلازاكورت(استفاده از استروئيدها تـر در اصـلاح ضـعف عـضلاني
و راه رفتن مبتلايان به دوشن توصيه مي  آن نمودن زمان تحرك و دوز شود اما سـن شـروع دارو

.و استفاده از آن بايد با نظر پزشك صورت گيرد
ور مبتلايان به ميوتوني از تركيبات كاربامازپين، فنيد جهـت ... تـوئين، مگـزيلتين، بكلـوفن

و سفتي استفاده مي . شود كاهش اسپاسم
 چه جايگاهي در كمك به اين بيماران دارند؟) وسايل توانبخشي(اوروتزها

و سـتون گاه عضلات دستو انواع مختلف اوروتز بعنوان تكيه (Brace)استفاده از بريس و پا
و همچنين حفظ حالت و حفظ انعطاف آنها و تغيير شكل تاندونها و جلوگيري از كوتاهي فقرات

. كند طبيعي ستون فقرات كمك مي
و استقلال بيماران كمـك... وسايلي همچون واكر، صندلي چرخ دار، نيز جهت حفظ تحرك

. كند مي
هـاي خـانگي اسـت از ونتيلاتـور بيماراني كه دچار ضعف عـضلات تنفـسي هـستند ممكـن

. مند شوند بهره
و و تشخيص قبل تولـد خـانواده افـراد مبـتلا تـا چـه حـد ضـروري تست غربالگري ژنتيك

 كننده است؟ كمك
از آنجا كه درمان قطعي جهت اينگونه بيماريها در دست نيست پيشگيري از تولد افراد مبتلا

و همچنين  بـرداري از جفـت استفاده از آزمايش ژنتيك با نمونه با ارائه مشاوره ژنتيك به والدين
و ميوتـوني در اوايل دوران بارداري در پـاره  اي از بيماريهـاي ديـستروفي همچـون دوشـن، بكـر

. كننده باشد تواند تا حد زيادي كمك ديستروفيك مي
 توان زندگي كرد؟ آيا با وجود ابتلا به بيماري ديستروفي مي
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و درك اين موضوع كه چگونه مي عليرغم ابتلا به ديسترو توان خـوب في سازگاري با بيماري
. زندگي كرد را بايد فرا گرفت

و ضمناً همه بيماران مبتلا به ديستروفي از يك نوع بيماري با شدت يكـسان مبـتلا نيـستند
و بكر، در اغلـب مـوارد بيمـاري در دهـه   در مـواردي3و2جز در گروه بيماران مبتلا به دوشن

ميديرتر . دهد خود را نشان
و اجتماعي موفقي را كسب مي و بيمـاران ضـمن بسياري از اين افراد زندگي تحصيلي كننـد

و اقدامات توانبخشي بايد نسبت به تحقيقات جديد پيش كسب مهارت  رو اميـدوار هاي سازگاري
. باشند
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يها تشخيص مولكولي ناقلين بيماري ديستروفي عضلاني دوشن در خانواده

اي مشكوك، با استفاده از نشانگر هاي ريز ماهواره

 دانشكده علوم طبيعي، دانشگاه علوم پزشكي تبريز:نرگس زينال زاده
 دانشكده علوم طبيعي، دانشگاه علوم پزشكي تبريز: پور بنيادي دكتر مرتضي جبار

و اعصاب كودكان، استاد دانشگاه علوم پزشكي: دكتر محمد برزگر  تبريز فوق تخصص مغز

و  عصبي است كـه-اي بيماري ديستروفي عضلاني دوشن از اختلالات ماهيچه: هدف زمينه
و تحليل پيشرونده مي به ضعف اين بيمـاري ناشـي. گرددي عضلات اسكلتي در مبتلايان منتهي

الگـوي تـوارث ايـن. اسـتXاز جهش در ژن ديستروفين بوده كه جايگاه آن بر روي كروموزوم 
و فراوانـي آن يـك در بيماري به  ي پـسر تولـد زنـده 3500صورت مغلوب وابسته به ژن بـوده،

م. گزارش شده است ثري براي اين بيماري شناخته نشده اسـت، تعيـينؤاز آنجا كه هنوز درمان
م ميهنث ناقل جهت انجام مشاورؤافراد و تشخيص پيش از تولد، ضروري .باشدي ژنتيكي

و اعـصاب بـه آزمايـشگاه چهارده خانواده: روش بررسي ي مبـتلا توسـط متخصـصين مغـز
و بـا اسـتفاده از هفـت. هاي بعدي استخراج گرديد آنها براي بررسي DNAژنتيك تبريز معرفي

و اطراف ژن ديستروفين، تك تك اعضاي اين خانواده ريز ماهواره  ها بـا تكنيـك تعقيـبي درون
. ژني مورد بررسي قرار گرفتند

م37وع در مجم: يافته ها وؤ فرد م7نث با خطر ناقل بودن نـث ناقـل اجبـاري مـوردؤ فرد
و در نهايت وضعيت مطالعه قرار  م27گرفتند از نظـر ناقـل بـودن يـا) درصـد97/72(نثؤ فرد

.سالم بودن مشخص شد
و پاراكلينيكي به عنـوان هايي كه با استفاده از روش در خانواده: نتيجه گيري هاي كلينيكي

ع  و ضلاني دوشن تشخيص داده شده ديستروفي اند، تكنيك تعقيب ژني يك تكنيك قابل اعتماد
م   درصـد 100 تـا95نث از نظـر ناقـل بـودن بـا احتمـالؤكم هزينه براي تعيين وضعيت افراد

.باشد مي
.ايه ديستروفي عضلاني دوشن، تشخيص ناقلين، نشانگرهاي ريز ماهوار: كليديكلمات
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Objective: Duchenne muscular dystrophy (DMD) is a 
neuromuscular disorder with progressive muscle wasting and 
weakness. This disease is the consequence of mutation in 
dystrophine gene located on X chromosome. Inheritance pattern of 
the disease is gene-dependent recessive with an incidence of one in 
3500 alive male newborns. Due to the absence of efficient 
treatment, detection of female carriers is essential for genetic 
counseling and prenatal diagnosis. 

Materials and Methods: 14 DMD families were referred to the 
genetic laboratory by specialists. DNA was extracted from the whole 
peripheral blood and analyzed by gene tracking technique. All 
members of the families were studied through 7 microsattelities 
located in and around dysterophin gene.  

Results: 37 females at the risk of being DMD carriers and 7 
obligate carriers were studied and ultimately 27females (72.97%) 
were identified as carriers or non-carriers.  

Conclusion: In the families who were diagnosed as DMD patients 
by clinical and preclinical procedure’s gene tracking is a reliable 
and less expensive technique for female carrier- status identification 
with a 95-100% confidence.  

Key words: Duchenne Muscular Dystrophy, Carrier 
identification, Microsattelite markers. 
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 اصول درمان در اسكوليز ناشي از

 اختلالات عصبي عضلاني محيطي كودكان

ــاني ــالك زم ــوب س ــر يعق ــشگاه: دكت ــشي دان و توانبخ ــي ــب فيزيك ــروه ط ــتاديار گ  اس

 علوم پزشكي تبريز
و توانبخشي دانشگاه علوم پزشكي تبريز: دكتر سيد كاظم شكوري  دانشيار گروه طب فيزيكي

هــاي عــضلاني يــا اعــصاب محيطــي كــه عملكــرد عــضلات اريتوانــد از بيمــ اســكوليز مــي
ت محافظت و لگن را تحت ميأكننده تنه از. دهد، ايجاد گـردد ثير قرار اخـتلالات مختلـف ناشـي

و آتتـوزيس مـي، افـزايش تـون، كـاهش تـون، ها مانند شلي اين بيماري  توانـد باعـث رژيديتـه
و اثراتي بر ثبات وضعيتي كودكان اعما  بر خـلاف اسـكوليز ايـديوپاتيك.ل نمايد آسيمتري شده

هاي عصبي عضلاني اغلـب اسكوليز ناشي از بيماري، كند كه بيشتر در سنين نوجواني تظاهر مي 
ميرت در سنين پايين  اي عصبي يا عضلاني نيز از همـان دوران چرا كه بيماري زمينه، گردد ايجاد

هاي ها حتي با اندازهك اين نوع اسكوليز همچنين بر خلاف اسكوليز ايديوپاتي. كودكي وجود دارد 
و كنترل مرتب وضعيت ستون فقـرات. اي دارند كوچكتر نيز طبيعت پيشرونده  تحت نظر گرفتن

مي جنبه و كنترل اين نوع اسكوليز از. باشد هاي اصلي درمان 30افزايش ميـزان انحـراف بـيش
از. باشـندز يا اقدام جراحي مـي نشانگرهاي نياز به استفاده ارت، درجه يا تغيير در فانكشن هـدف

درمان ارتوتيك كاهش سرعت پيشرفت دفورميته بوده تا كودك به حداكثر رشد طولي قد قبـل 
و. از اقدام جراحي برسد  هدف از جراحي نيز در اين بيماران رسيدن به يك ستون فقرات پايـدار

لف درماني اين اختلال شـامل هاي مخت اين مقاله يك مرور كامل به جنبه. باشد متعادل شده مي 
.و اقدامات جراحي داردشدرمان ارتوتيك، ورز
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Neuromuscular scoliosis results from either muscular or 
neurological disease, which affects the function of the muscles 
supporting the trunk and pelvis. Flaccidity, hypotonicity, 
hypertonicity, rigidity or athtosis in the background of that disease 
can create asymmetry or compromise postural stability. Unlike 
idiopathic scoliosis which typically presents in adolescence, 
neuromuscular scoliosis often develop at an early age, because 
underlying disease are present in early childhood. Also unlike 
idiopathic scoliosis, most neuromuscular curves, even small ones 
are progressive in nature. Careful observation and monitoring of 
curve status are main aspects of scoliosis management in 
neuromuscular scoliosis. Changes in curve magnitude beyond 30 
degrees or orthotic treatment are to slow the progression of the 
deformity and allow for continued maximal trunk height growth 
until surgical stabilization is indicated. The goal of surgery is to 
achieve a stable, well- balanced spine. This paper has a complete 
review on different aspects of treatment neuromuscular scoliosis, 
including orthotic management, exercise and surgery.  
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 در مننژيت باكتريالگزارش يگ مورد بسيار نا

و: پروفسور محمد حسين سلطان زاده نـوزادان، اسـتاد دانـشگاه علـوم متخصص كودكـان

 پزشكي شهيد بهشتي، طي دوره باليني عفوني از ميوكلينيك آمريكا
 فوق تخصص عفوني كودكان، استاد دانشگاه علوم پزشكي دانشگاه تهران: دكتر احمد سيادتي

و مهمترين عفونت مننژيت باكتريال يكي از  هاي بالقوه خطرناك ميباشد كـه در شـيرخواران
و كودكان بيشتر بروز مي و كند .عوارض طولاني مـدت همـراه اسـت با عوارض حاد با نسبت بالا

و دار زياد شيوع مننژيت باكتريال در ميان كودكان تب  است به ويژه زماني كه با تغييرات مغـزي
و. عوارض نورولوژيك همراه باشد را مـرگ وميـر، درمان به موقع پيشرفت در تشخيص بيماري

ميـر در مننژيـتو بيشترين ميزان مـرگ. درصد بعد از دوره نوزادي رسانده است10به كمتر از
و، اخـتلالات نورولوژيـك. دهـد پنوموكوكي رخ مـي  و درصـد مـي20-10حـدود شـديد  باشـد

و30 درصد همراه عوارض كاهش شنوائي است كه حدود 50  درصد بـا10 درصد با پنوموكوك
و .باشد ميb تيپانزلاو درصد با هموفيلوس آنف5-20 مننگوكوك

: معرفي بيمار
م و200/9 ماهه با وزن11ع-شيرخوار . گـردد بـستري مـي گراد درجه سانتي39تب كيلو

از. روز قبل داشته است10در سابقه بيمار ضربه خفيف به سر  از بـستري روز قبل5شروع تب
و ذكر مي آن شـود، انجام مـي CBCآزمايش شود كه در يك مركز آموزشي مراجعه كـه نتيجـه

:عبارت است از
WBC 6500,  poly 57% , Lymph  43%, Hb 15/9 , Ca 8/8, platelets 154000 

ميو  اما روز بعد به علت كـاهش نيـافتن تـب. گردد با فكر بيماري ويرال استامينوفن تجويز
و داًمجد مي به همان مركز مراجعه وجـود مـصرفبا.گردد اين بار آنتي بيوتيك خوراكي تجويز
و آنتي و بيوتيك درجه حرارت همچنان بالا 40در معاينـه جـز تـب روز بعد به مطـب مراجعـه

و درجه سانتي و.سفتي گردن نداشت بيحالي مشكلي نداشته است، گراد ، نرمـال ريـه سمع قلب
و در،الطحال نرم كبد و اندام، لمس نرمال شكم  ,CBCآزمـايش مجـدد ها نرمال بـوده اسـت

U/A, U/C نتيجه آزمايش، گردد درخواست مي :
WBC 8800  42 % Poly, 58 % Lymph, Hb 10/1, Platelets 230000, ESR  121  
CRP:+1, U/A   Normal 
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و آزمايش  LP جهت بيمـار پيـشنهاد ESR  121 نرمال ولي  CBC, U/Aبا توجه به تب بالا
:آور بود تعجب LPنتيجه، به والدين داده شد

CSF (sugar)=25 mg/d, CSF(WBC) =62000, 90 % Poly,10 % Lymph, RBC 300, 
Protein 62 mg /dl 

:انبا تشخيص مننژيت باكتريال تحت درم
Ceftrixone 100 mg/kg divided two dose and Vancomycin 15 mg/kg/dose every 6 
hr & Dexamethzone  

 سـال نديـده42قرار گرفت با توجه به سلول بسيار بالا در مايع نخاع كه من در ايـن مـدت
و،بودم  بررسـي صـبح توسـط رئـيس آزمايـشگاه مجـدداً به آزمايشگاه گفتم لام آن را نگهداري

ت و.يد قرار گرفتأيگردد كه مورد هـاي از بخـش.دمنگهـداري نمـو البته مـن لام آن را گـرفتم
و حضرت علي  و بيمارستان كودكـان مفيـد سـوال كـردم عفوني اطفال مركز طبي كودكان اصغر

ها قبل در مركز طبـي اند جز آنكه يك مورد با سلول كمتر سال هيچكدام چنين موردي نداشته 
.اند كه باكتريال نبوده است كودكان داشته

 كـشت ادرار.كشت خون منفي بوده استو آزمايش كشت مايع نخاع پنوموكوك رشد كرده
اسـكن مغـز بـه تـي بعد از سه روز درمان سي Urea 20 mg/d , Creatinine 0/5 mg/dl منفي

.طرف فرونتال عمل آمد كه ساب دورال افيوژن همراه نواحي دنس در دو
و چهار روز بعد از درمان : مجدد انجام شد CBCتشنج نمود كه تحت درمان قرار گرفت

WBC 19600, 73% Poly, 26% Lymph, ESR 82, Platelets 507000.  
مي LP روز بعد از درمان9 : شود مجدد انجام

CSF (WBC)=100, CSF (sugar)=45, CSF (protein)=52 
:شود مي CBC روز بعد از درمان مجددا12ً

WBC 20700, 80% Poly, 18% Lymph, 2% Band cel, Platelets 529000,  
Hb 9/4, ESR 135, CRP 2++ 

.هفته درمان كامل گردد درمان همچنان ادامه يافت تا دو
طبيعـي هاي غير انجام گرديد كه نشانگر لوب اسكن مغز مجدداًتي سي روز بعد از درمان 14

مي فرونتال دو لا طرف به ويژه طرف چپ،  خفيف در طرف چپ فرونتال Mass باشد تجمع مايع
)آمپيم اپيدورال(
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 تشخيص شما چيست؟
تشخيص

و اسـكن مغـزي و آزمايـشگاهي و، در اين موقع با توجـه بـه علائـم بـاليني هيپرلكوسـيتوز
و پلي كهو135سديمانتاسيون نوكلئوز  باشـد بيمـاري وسـكولايتيس مـي 100سلول مايع نخاع

و) كاواساكي( :تحت درمان مطرح
Aspirin 100 mg/kg ه ــت ــرار گرف ــه ق ــدت دو هفت ــه م ــا ب ــراه ب   IVIG 2 gr/kgم

ABR: L.ear 20 dBHL, R.ear 10 dBHLگرافي شـكم نرمـالنوسو، اكوكارديوگرافي نرمال ،
پر ميلي 100معاينه ته چشم نرمال درمان با آسپيرين كيلو به مـدت دو هفتـه ادامـه يافـت گرم

. ميلي گرم روزانه به مدت سه ماه ادامه يافت100سپس 
: آزمايشات تكرار گرديدداً روز بعد از بستري مجد36

WBC 8100, 31% Poly, 66% lymph, Platelets 370000, Hb  11/9, ESR 44, CRP  
negative  

: روز بعد از درمان47
WBC 8500 31% Poly, 67% Lymph, ESR 13, Platelets 340000, m CRP negative  

: ماه درمان4/5بعد از 
و آزمايشحال عمو، اسكن مغز نرمالتي سي طب مي خوب .عي بوديها
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و شيوع سندرم  كودكشلبررسي علل

 آباد نجفدانشكده پزشكي دانشگاه آزاد واحد عضو هئيت علمي:دكتر شهناز سمسار زاده
 دكتر آرزو ياقوت كار

 يكي از مسايل دشوار در طب اطفال موضوع كودك شيرخواري است كـه والـدينش:مقدمه
ميوي را به  در اغلب موارد خـانواده.آورند علت شلي يا هيپوتوني ژنراليزه نزد متخصص كودكان

انـد از جهـات هاي آزمايشگاهي گوناگوني را كه قبـل بـراي كـودك انجـام داده طفل نتايج تست
هـاي ها تشخيص اند به همراه خود دارند چه بسا ممكن است اين تست مختلف وي بررسي كرده 

و نقيض را دربا  و پزشـك را در اخـذ ضد  نـه تنهـا يـاري نهـايي تـصميم ره كودك مطرح نموده
ميد نمي .افزايند هند بلكه بر ابهام مطالب نيز

اولين قدم در تشخيص اين بيماران پس از معاينات اوليه عصبي لوكاليزه كردن محل ضـايعه
و يا در واحد عـصبي عـضلاني مـثلاً.است سـ آيا ضايعه در سيستم عصبي مركزي لول شـاخ در

و يا اعصاب محيطي است؟-محل اتصال عصب، عضلات، قدامي نخاع  عضله
 به طور كلي هيپوتوني به معني كاهش مقاومت انـدامها:هاي هيپوتون بررسي باليني بچه

و ضـعف بـه معنـي كـاهش قـدرت عـضلاني اسـتو عضلات در مقابل حركات پاسيو مي باشـد
مي بچه . اما هيپوتوني ممكن است بدون ضعف باشدباشند هاي ضعيف هميشه هيپوتون

:رستان شريعتي در بيماbaby floopyبررسي موارد سندرم
و بچه:اهداف اصلي هاي يافته، هاي فلاپي از نظر توزيع فراواني علل تعيين وضعيت نوزادان

و عوامل مستعد و پاراكلينيكي .كننده در بخش اطفال بيمارستان دكتر شريعتي كلينيكي
اي توصـيفي از نـوع مقطعـي كـه در بخـش اطفـال مطالعه مورد نظر مطالعه: مطالعه روش

 افراد مورد بررسي كليه بيماراني بودند كه جهت بررسي علت.بيمارستان شريعتي انجام پذيرفت 
و يا به علت مشكلاتي كه در زمينه فلاپي بودن آنهـا ايجـاد شـده بـود بـستري فلاپي بودن آنها

و در ايـن انتخـاب simple non random sampelingاب افـراد بـه روش شدند روش انتخـ مي
.جنس بيمار از معيارهاي ورود يا خروج محسوب نشد
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در19تعداد اين بيماران و بستري شـده بودنـد  نفر بود كه طي يكسال به اين مركز مراجعه
ات كليـدي ابتداي بستري شدن شرح حال كاملي از مادر بيمـار گرفتـه شـد كـه در آن بـه نكـ

فلاپـي بـودن سـاير، وجود سـابقه فـاميلي، همچون وجود سابقه بيماري مياستني گراو در مادر 
و نـوع زايمـان،ها بچه و پلي هيدرآمينيوس در حاملگي مـورد نظـر سابقه كاهش حركت جنين

و ثبت شـد.اشاره گرديد   عـلاوه بـر آزمايـشات روتـين. سپس معاينه عصبي در حد امكان انجام
و اندازهو گاهاً CPK.SGOTات آزمايش گيري آمينو اسيدهاي ادراري انجام شد بـه موجـب نيـاز

 اكثر اين بيماران تحـت درمـان. به عمل آمد ECG ،EMG ،LP ،CXRدر حد امكان از بيماران 
و مقـداري هـم بـه خـاطر بيمـاري زمينـه و عفونـت نگهدارنده قرار گرفتند از اي هـاي تنفـسي

: در نهايت نتايج آماري ذيل حاصل گرديد.ر شدنددرمانهاي خاص برخوردا
و حداكثر آن را يك كودك26در اين تحقيق حداقل سن يك نوزاد  ساله داشت اكثـر6 روز
) مورد10(بيماران در گروه سني زير يكسال بودند

م )د مور12(نث بيشتر بودؤبيماري در جنس
در از بين بچه .ج فاميلي داشتند بيمار والدينشان ازدوا9هاي گرفتار

در3والدين  مـورد والدينـشان ازدواج فـاميلي2 بيمار فرزند فلاپي ديگري نيز داشـتند كـه
.داشتند

و پاراكلينيك  يافته هاي مثبت در كلينيك
 تونوس عضلاني در تمامي بيماران كاهش يافته بود

و 10 و در بقيه هـم بيمار قدرت عضلاني نرمال داشتن2 بيمار قدرت عضلاني كاهش يافته د
.معاينه مقدور نشد

در بيمار عدم رفلكس5در در9ها و و يـك4 بيمار كاهش آن مشاهده شد  بيمار نرمال بود
.مورد مشكوك هم داشتيم

در15در شد5 بيمار معاينه حجم عضله به عمل آمد كه . بيمار آتروفي مشاهده
كه5در آن4 بيمار فاسيكولاسيون زبان ديده شد  مبـتلا بـه EMGها با توجه به گزارش نفر

و . نفر آنها مبتلا به پومپه بود1وردينگ هافمن بودند
و در يـك3، داشتند CKو SGOT بيمار افزايش سطح آنزيم 15  بيمار سطح آنزيمي نرمال

.گيري نشده بود مورد اندازه
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از7 در EMGو NVCاختلال واضح نفـر آنهـا5 بيمار مورد تـست ديـده شـد كـه9 بيمار
و  . نفر مبتلا به مياستني گراو بودند2مبتلا به وردينگ هافمن

كه4 تنها در CXRآبنرماليتي و يـك3 بيمار مشاهده شد  نفر آنها مبتلا به وردينگ هافمن
.نفر مبتلا به ريكتيز بود

در8سي تي اسكن مغز در . مورد آتروفي مغزي گزارش گرديد7 بيمار انجام شد كه
. مورد آنها اختلال داشت3 تهيه شد كه تنها ECGيمارب8در

: تشخيص نهايي
و معاينه، EMG توجه به گزارشبا . بيمار مبتلا به وردينگ هافمن بودند5مشاوره عصبي

و معاينه براي، اسكنتي با توجه به گزارش سي . مطرح شدCP بيمار3مشاوره عصبي
و، EMGبا توجه به گزارش  بيمار مبـتلا بـه مياسـتني2) پتوزپلكي(معاينه مشاوره عصبي

.گراو بودند
و وجود سنگ كليه در يك بيمار سندرم . را مطرح كردLOWEهيپوتوني علائم چشمي

و هيپوتوني در يك بيمار بيماري پومپه را مطرح كرد و تنفسي، كارديو مگالي .نارسايي قلبي
و علايم پوستي و ) Flashing(با توجه به معاينات عصبي  در يـك CDHو هيپرالاستيسيتي

.بيمار اهلر دانلس مطرح شد
و گزارش . ريكتز مطرح گرديدCXRدر يك بيمار با توجه به علائم باليني

. احتمال ميوپاتي مطرح شد اما به اثبات نرسيدNCVدر يك بيمار با توجه به
. بيمار باقي مانده هم تشخيص واضحي مطرح نگرديد4در

كه6 بيمار19 از ميان:ودي موقع ترخيص درصد بهب  نفر آنها مبـتلا3 بيمار فوت كردند
و يـك بيمـار هـم، به وردينگ هافمن و يك نفر مبتلا به مياستني گراو يك نفر دچار فلج مغزي

و ضمن توصيه به انجـام.مبتلا به بيماري پومپه بود   بقيه بيماران هم به طور نسبي درمان شدند
.درمانهاي حمايتي در منزل هستندفيزيوتراپي تحت
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درأت  همسترينگانعطاف پذيريبر عضلاني كششثير نوسان موزون

و توانبخشي:دكترحسن شاكري  استاديار گروه فيزيوتراپي دانشگاه علوم بهزيستي

و كـاهش سـفتي عـضله، در توانبخـشي كودكـان مبـتلا بـه افزايش انعطاف: مقدمه پذيري
و تربيـت.ب اهميت زيادي دارد بيماريهاي اعصا  بـدني، بـراي مقابلـه بـا كوتـاهي در فيزيوتراپي

از. هـاي متعـددي وجـود دارد عضلات روش  در مطالعـات انجـام شـده، روش پـي ان اف، بهتـر
و بالستيك تشخيص داده شده اسـت  هـاي دسـتي روش ديگـري در درمـان. روشهاي استاتيك

ك  ايـن. شوده طي آن نوسان موزون به كشش افزوده مي وجود دارد كه روش هارمونيك نام دارد
هـدف ايـن مطالعـه، مقايـسه اثـر كـشش بـه. معرفي شـده اسـت) 1997(روش توسط لدرمن 

پي روش و هارمونيك بر انعطافان هاي .پذيري عضله همسترينگ است اف
و روش تحقيق 45تعـداد. اي تجربي انجام شده اسـت مداخلهاين پژوهش، به روش: مواد

و به طور تصادفي در سه گـروه نفر كه مبتلا به كوتاهي همسترينگ بودند، نمونه 15گيري شده
و كنترل قرار گرفتندان نفرة هارمونيك، پي متغيرهاي مورد بررسي عبارت بودنـد از سـفتي.اف،

و طول همسترينگ كه زاوية پوپليته در تست  در يـك مطالعـة. شـاخص آن اسـت AKEعضله
و سـپس افـراد گـروه پذيري اندازهارمقدماتي، تكر  گيري اين دو متغير مورد تأييـد قـرار گرفـت

و افراد گروه پي  پيان هارمونيك، به روش هارمونيك  هفتـه تحـت6اف به مـدتان اف، به روش
و سـه روز در هفتـه بـود5رژيم تمرين تمرينات كششي قرار گرفتند، در مـورد. دقيقـه در روز

.صي صورت نگرفتگروه كنترل اقدام خا
 در اين مطالعه مشخص شد كه طول همسترينگ در اثر هر دو روش كشش، داراي:ها يافته

. دار نبـود ولي تغييرات گروه كنتـرل معنـي ) >000/0Pدر هر دو مورد( داري بود تغييرات معني
تي انـدازه سـف. دار نبـود تفاوت بين ميزان تغييرات ناشي از دو روش كشش، از نظر آماري معني

 ).>03/0P(دار بود عضله فقط در گروه هارمونيك داراي تغيير معني
و نتيجه مي يافته:گيري بحث و دهنـد كـه هـر هاي اين تحقيق نشان دو روش هارمونيـك

و روش هارمونيك مي اف، به يك اندازه در افزايشان پي تواند بـه طول همسترينگ مؤثر هستند،
از. مورد استفاده قرار بگيرد هاي ديگر كشش عنوان جايگزين روش  شايد روش هارمونيـك بهتـر
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اف باشد، زيرا همان گونه كه ذكر شد اندازه سفتي فقط در اين گروه تغييرات معنـيان روش پي
يابد بلكه تغييرات چشمگير بيومكـانيكي داري داشته است؛ يعني نه تنها طول عضله افزايش مي 

. كه نمود اين تغييرات كاهش سفتي در اين گروه استشود، در عضله در اثر اين روش ايجاد مي
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Introduction: Improving of the muscle flexibility is an important 
issue in the physiotherapy of children with neurological disorders. 
There are many methods for increasing muscle length and 
decreasing muscle stiffness. In research findings, PNF method has 
been found to be better than static and ballistic methods. There is 
another method named the Harmonic technique (introduced by E. 
Lederman 1997) that has been claimed to be more effective in which 
oscillation is added to stretch, but there is not enough 
documentation about this claim. Aim of this study was to compare 
effects of stretching by PNF and harmonic techniques on the 
hamstring flexibility.  

Materials & methods: This research is a RCT study in that 45 
subject with tight hamstring was arranged randomly in three 
groups (Harmonic, PNF, and control).  Dependent variables were 
muscle stiffness and hamstring length which popliteal angle in the 
AKE test was its indirect index. In the pilot study, reliability of 
measurement of these variables was approved. Then the hamstring 
muscle of the subjects in harmonic and PNF groups were stretched 
by harmonic and PNF methods for six weeks, 5 minute per day and 
3d/wks, whereas control group hadn’t any exercise.   

Results: Findings of this study showed that in both used 
techniques, changes of hamstring length were significant (P<0.001), 
but in the control group there wasn’t significant change. There 
weren’t significant differences between the changes of hamstring 
length in PNF and Harmonic groups. Only in the harmonic group, 
muscle stiffness had significant changes (P<0.03). 

Conclusion: According to findings of this research, both 
harmonic and PNF methods equally increased length of hamstring, 
and harmonic technique can be used as an alternative stretching 
method for other techniques. Maybe the harmonic technique is 
better than PNF, because the significant changes of stiffness 
observed only in harmonic group; i.e. not only the length of muscle 
increased in this group, but also the stiffness decreased 
significantly which can be an indicator of considerable 
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biomechanical changes in the muscle; and possibly increase of the 
muscle length in PNF group is not real improvement in flexibility, 
and indeed, tolerance of the subjects to stretching in this group has 
increase. 
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 ان آيا سطح سرب خون در كودك

 كمتر از شش سال شهر مشهد بيشتر شده است؟

فوق تخصص نوزادان، استاديار دانشگاه علوم پزشكي مـشهد، مركـز: دكتر احمدشاه فرهت

 تحقيقات نوزادان 
 كودكان، دانشگاه علوم پزشكي مشهدICUفلوي: دكتر غلامرضا خادمي

و عملكـرد سرب سبب اختلال در تكامل سيستم عصبي، رشد استخوان:مقدمه ، سنتز هـم
اي در محيط انتـشار يافتـه اسـت، سرب يك فلز سنگين است كه به طور گسترده.شود كليه مي

در در مطالعه. حال توسعه بارزتر است اين امر در كشورهاي در  و همكـاران اي كه توسط فرهـت
شهر)ع(ا در بخش اورژانس اطفال بيمارستان امام رض 1382 تا خرداد 1380فاصله آذرماه سال 

 100كودكـان سـطح سـرب بـالاي%8/74 سال انجـام شـد7تا1 كودك 206مشهد بر روي 
86بر اين اساس ما بر آن شديم كه وضعيت سطح سرب را در سـال. ميكروگرم در ليتر داشتند

. مقايسه نمائيم80با سال
6تا1دككو76اي بر روي اين كار يك مطالعه مقطعي بود كه به صورت خوشه: روش كار

و خرداد سال51سال در  انجـام 1386 مراكز بهداشتي درماني شهر مشهد در فاصله ارديبهشت
م. شد بعـلاوه چنـد ريـسك فـاكتور بـصورت. دهنـد راكز تمام محدوده شهر را پوشـش مـي اين

از اين رو با يك تغييـر. هاي بدست آمده داراي توزيع نرمال نبودند داده. انتخابي نيز بررسي شد 
شدهلگاريتمي داد  و آزمـون تـي 11.5 نـسخه SPSSافـزار آمـاري ها توسـط نـرم داده. ها نرمال

و شد معنيp<0.05استودنت آناليز شدند . دار در نظر گرفته
از%5/13:نتايج در. ميكروگرم در ليتر داشتند 100كودكان سطح سرب بيش كودكاني كه

). p=0.003(كردند، سطح سرب بالاتري داشـتندميتر زندگي هاي داراي رنگ ديوار قديميهخان
 ).p=0.042( تر، سطح سرب بالاتري دارند هاي داراي درآمد پايين همچنين خانواده

 سطح سرب كودكان شهر مشهد در مقايسه با كشورهاي توسعه يافتـه در حـد:گيري نتيجه
 اثـر مثبتـي خواهـد ها بر روي سطح سرب كودكان بهبود وضعيت اقتصادي خانواده. قبولي است

سـطح. هاي رنگ قديمي ديوارها، از منابع مسموميت با سرب براي كودكان اسـت پوسته. داشت
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آن6سرب كودكان در شهر مشهد در مقايسه با و علـت  سال قبل كاهش چشمگير داشته است
. رسد شروع عرضه بنزين بدون سرب باشد به نظر مي
شهر مشهد بهتر است جهت پيـشگيري سـطح رغم بهبود سطح سرب كودكان علي:توصيه

.سرب در كودكان باز هم بررسي شود
. سرب، كودكان، مشهد:هاي كليديهژوا
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Objectives: Lead is a harmful heavy metal for humans, 
especially for children. Lead has adverse effects on central nervous 
system development, bone growth; heme synthesis and kidney 
function especially for children. This heavy metal has become widely 
distributed in the environment especially in developing countries. In 
a study performed by farhat and et al on 206 children aged 1 to 7 
years who were referred to pediatric out patient clinic and pediatric 
emergency service of Imam Reza hospital of Mashhad, 74.8% of 
children had blood lead levels (BLL) more than 100 µg/Lit. We 
designed this study to assess blood lead level in children after six 
year in Mashhad. 

Study design: It was a cross sectional study with a cluster 
sampling method which was carried out on 74 children, 1 to 6 years 
old in 51 primary care clinics. The clinics cover the entire city. We 
also studied selected risk factors. Distribution of obtained data was 
not normal, so we normalize the data. Variables were analyzed by 
SPSS version 11.5, T-Student test and p<0.05 was considered 
significant. 

Results: In 13.5% of children, the Blood lead level was more than 
100 µg/Lit. There was a relation between old house lived children 
and Blood lead level. There was also a relation between low family 
income and Blood lead level.  

Conclusion: In comparison with developed countries, Blood lead 
level of children in Mashhad is acceptable. Low family income is 
significant predictors of having higher Blood lead levels. The flakes 
of house paints are a potential source of lead poisoning for children. 
In comparison of 6 years ago the blood lead level of children is 
decreased in Mashah. It seems it caused by use of unleaded 
gasoline. 

Recommendation: despite improving standards of children’s 
blood lead level, it’s recommended to continue the researches for 
definite health development strategies. 
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و ژنتيك ده بيمار  مطالعه كلينيكال

Spinal-Muscular Atrophy (S.M.A)در شمال ايران 

و اعـصاب كودكـان مركـز تحقيقـات: دكتر محمد رضا صالحي عمران  فوق تخصص مغـز

 بيماريهاي كودكان دانشگاه علوم پزشكي بابل

SMA ده بعد از سيستيك ژنيك كشن يا اسپينال ماسكولار آتروفي، دومين اختلال شايع مونو
و دومين علت شايع بيماريهاي نوروماسكولار ارثي بعد از ديستروفي عضلاني دوشـن  فيبروزيس،

و نهايتـاً موجـب پـاراليزي. باشد مي اين بيماري با دژنرسانس سلولهاي شاخ قدامي نخاع شـروع
.گردد پيشرونده همراه با آتروفي عضلاني مي
ب و و شدت تظـاهرات كلينيكـي بـه از نظر كلينيكي، هتروژن بوده ر اساس سن آغاز بيماري

.گردد چهار گروه تقسيم مي
 I:Werdnig Hoffmannنوع
 II :Intermediateنوع
 III :Kugelberg -welanderنوع
 IV :Adult typeنوع

 بـا علائـم آرتروگريپـوزيس متولـدI از نـوع SMAموارد شيرخواران مبـتلا بـه%10حدود
ازميشوند كه اين مي  باشد كه جديداً با عنـوان نـوعI از نوع SMAتواند دال بر شكل شديدي
Oدر نظر گرفته شد .

SMA و شاخ  در كودكان، شايعترين آزاري است كه موجب آسيب موتور نورون در ساقه مغز
و فركـانس. گردد قدامي نخاع مي  آن Carrierشيوع آن يك مـورد در هـر ده هـزار تولـد زنـده

و نهايتـاً در پنجاه است كه مشخص مي تقريباً يك شود با دژنرسانس سلولهاي شاخ قدامي نخاع
.گردد موجب ضعف پيشرونده عضلاني مي

به صـورت حـداقل ) SMN)Survival Motor Neuronدر اغلب افراد نرمال جامعه، ژنهاي
وم در هـر كرومـوز ) SMN II( كپي از Centromericو يك ) SMN I(كپي از Telomeric يك 
ژن5از تمـام كروموزومهـاي%26به هر صـورت حـدود. باشد مي  SMN II نرمـال فاقـد كپـي
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ژن. باشند مي و دو شديداً هومولوگ هـستند امـا يـك SMNاگرچه اين دو نوع  Signal" يك
Nucleotide Differences" در اكـسون هفـت از ژنهـاي ،SMN و دو مـسئول اختلافـات  يـك

 بـدون در نظـر گـرفتن نـوع كلينيكـال آن، SMA اغلـب بيمـاران.باشـد فانكشنال ايـن دو مـي
. دارندSMN I در ژن Deletionهموزيگوس

 ايـن بيمـاري اتوزومـال رسـسيو Carrierحامـل يـا، SMN Iافراد نرمال با يك كپي از ژن
.گردند محسوب مي

"Single Nucleotide Differences" ژن8و7 در اكسون  SMNو SMN I جهت تمـايز
II و تستهاي پره ناتال .شود بكار گرفته ميSMA در دياگنوستيك

م4مورد بررسي قرار گرفت كه از بين آنها، SMAدر مطالعه ما تعداد ده بيمار نـثؤ كـودك
در. مـاهگي بـود4آنها در زمان تشخيص، ) Mean- Age(سن متوسط. كودك مذكر بودند6و 

ع در موارد شروع بيماري. ضلاني قرينه وجود داشت همه مواردي كه وارد مطالعه گرديدند ضعف
و بـا برتـري بيـشتر در  تا سن يك ماهگي، ضعف عضلاني بصورت منتشر در ناحيه پروگزيمـال،

.اندامهاي تحتاني بود
به در يافته در Deletion هموزيگـوس SMAهاي ما مشخص گرديد كه تمام بيماران مبتلا

ژن8و7اكسون ژن. انـد داشتهSMN I در در كـه يكـي از مشخـصات هـاي شناسـائي شـونده
5كروموزوم  q و كـاهش رفلاكـس. باشد مي13 هـاي تانـدوني عمقـي فاسيكولاسـيون، آتروفـي

)DTR ( و تمـام بررسـي. انـد هاي شايع بـوده جزء يافته هـاي تـستهاي آزمايـشگاهي متابوليـك
و يافتـه CT Scanتصويري   نـشان EMG-NCVزيس هـاي الكتروديـاگنو مغز در حد نرمال بود

و سنسوري هـاي ماهيچه Denervationو همراه با SNCVدهنده هدايت عصبي نرمال موتور
و تحتاني بود كه مطابقت با تشخيص  . داشتSMAاندامهاي فوقاني

ت ميأنتايج ما ، پارامتري مهـم جهـت شناسـائي SMN I copy numberنمايد كه آناليز كيد
و موجـب كـاهش. باشـند مي SMAخطر داشتن كودكان مبتلا به هائي است كه در معرض زوج

در. گـردد قبـل از ولادت مـي ) Unwavarranted(جهـت هاي بـي تشخيص  Settingهمچنـين
.، با تستهاي تشخيصي منفي، سودمند استSMAهاي كلينيكي مظنون
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 دريفوس–ديستروفي عضلاني امري

ك: دكتــر احمــد طالبيــان و اعــصاب  ودكــان، دانــشيار دانــشگاه علــوم فــوق تخــصص مغــز

 پزشكي كاشان

و هوگـان يـك خـانواده بـزرگ بـا ديـستروفي عـضلاني 1960در سال  براي اولين بار امري
 توسـط امـري 1966ارزيابي بعدي اين خانواده در سال. را توصيف كردندxوابسته به كروموزوم

ب  1980 در سال متعاقباً. گرديدxهو دريفوس منجر به ثبت اين نوع ديستروفي عضلاني وابسته
و اتـوزومxهر دو نـوع وابـسته بـه كرومـوزوم.يك نوع اتوزوم غالب از بيماري توضيح داده شد

كد-غالب بيماري امري هـاي غـشاء هـسته كننـده پـروتئين دريفوس به علت جهش در ژنهاي
. شوند سلولي ايجاد مي
و نوكلئوپلاسم همـه اي هستند ها فيلامانهاي واسطه اين پروتئين كه در غشاي داخلي هسته

و كمـك بـه  و اعمال متعددي از جمله فراهمي نيروي مكـانيكي در هـسته سلولها وجود داشته
 نيز RNAبرداريو نسخه DNAها جهت تكثير اين پروتئين. حفظ شكل هسته را بر عهده دارند 

.ضروري هستند
توانـد در هـر سـني از دوران گرچه مي است؛ در سنين نوجواني شروع علائم بيماري معمولاً
و داخل خانواده تنوع در علائم باليني بين خانواده. نوزادي تا دهه سوم بروز نمايد  ها حتـي بـا ها

و سـفتي يـا خـشكي آنهـا از علائـم اوليـه. يك جهش ژني مشابه، موجود است  ضعف عـضلاني
و ممكن. بيماري است  ايـن. است ناتوان كننده باشـد سفتي اغلب قبل از ضعف عضلاني موجود

و قسمت تحتاني كمر ديده مي  ضـعف عـضلات. شود سفتي در آرنج، مچ پا، ستون فقرات گردن
ضـعف. شـوديپرونه آل سبب راه رفتن نوك انگشتي در اواخر دهـه اول يـا اوايـل دهـه دوم م ـ

و اسكاپولا ديده شده كه منجر  بـه برجـسته عضلاني به صورت قرينه در عضلات دو سر، سه سر
و رانهـا ناشـايع درگيري عضلات دست. گردد مي(Scapular winging)شدن استخوان كتف  ها

. ولي ممكن است در مراحل ديررس ديده شود
 سرم افـزايش (CK) دريفوس سطح كره آتين كيناز-در اكثر موارد ديستروفي عضلاني امري

.يافته



هشتمين كنگره اعصاب كودكان ايران

 
94

و اندازه عص الكتروميوگرافي تأ:بيگيري سرعت هدايت يـدي انجـام ايـن تـست جهـت
و نفي ساير بيماريهاي عصبي عـضلاني ضـروري اسـت الكتروكـارديوگرافي در  تشخيص ميوپاتي

. همه بيماران بايد انجام شود
 دريفـوس- در همه بيماران با تشخيص احتمالي ديستروفي عضلاني امـري:بيوپسي عضله

. شود بيوپسي عضله توصيه مي
ن هاي ارثي جهـت كـارآئي بيـشتر اقـدامات مانند ساير ميوپاتي. دارددرمان اختصاصي وجود

و  درماني، نياز به يك تيم مراقبت شامل متخصص اعصاب، قلب، ريه، جـراح ارتوپـد، روانپزشـك
.متخصصين طب فيزيكي است
و. دريفوس يك بيماري پيشرونده است-ديستروفي عضلاني امري از علـل عمـده مورتاليتـه

اي  و موربيديته در ن بيماران گرفتاري قلبي است كه به صـورت ديـس ريتمـي، اخـتلال هـدايت
. دهد كارديوميوپاتي خود را نشان مي
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 ديس اتونومي فاميلي

و اعصاب كودكان، عضوهيات علمي دانشگاه علوم:دكتر علي عباسخانيان فوق تخصص مغز

 پزشكي مازندران

نو) Syndrome Riley-Day(ديس اتونومي فاميلي روپاتي ارثي از نوع حسي است كه بـه يك
آن صورت يك اختلال اتوزومال مغلـوب منتقـل مـي  10000/1-20000/1شـود، شـيوع كلـي

در مي و حالت ناقل . قرار دارد9q31-q33ژن ناقص در محل.موارد وجود دارد%1باشد
و نمـي مشخصه اين بيماري كاهش تعداد فيبرهاي عصبي است كه ميلينه نـشده ننـد توا انـد

و چشائي را منتقل نماينـد حس  هـاي قـارچي شـكل زبـان تعـداد برجـستگي. هاي درد ،حرارت
.ود نداردجويا كم شده است يا اصلاً) جوانه هاي چشايي(

و بلع ضعيف ظاهر مي پنومـوني آسپيراسـيون. شود بيماري در شيرخوارگي به شكل مكيدن
.مانـد عمـده در كـودكي بـاقي مـي مشكلات تغذيه به عنوان يك علامـت.ممكن است رخ دهد 

و اريتم.ممكن است كريزهاي استفراغ رخ دهد اي در پوسـت بـويژه هنگـام هاي لكه تعريق زياد
5 در Breath-holdingهـاي سنكوپ به دنبـال حملـه.هاي غذايي يا ورزش شايع هستند وعده

مهر.سال اول عمر شايع است و شوند عدم حساسييچه كودكان مبتلا بزرگتر ت به درد بـارزتر
مي هاي تروماتيك متعدد آسيب مي زخم. شوند تر .باشد هاي قرنيه در چشم شايعه

تـ هاي عـضلاني مـي به علت فيدبك حسي ضعيفي كه از دوك خيرأرسـد، راه رفـتن يـا بـه
و يا فرد آتاكسيك به نظر مي  آتاكسي بيشتر مربوط به نقصان فيـدبك احتمالاً.رسدمي افتد است

ــه علــت درگيــري دوك عــضلا ــا ب و ديسفونكــسيون عــصب وســتيبولار اســت ت اي، مخچــه ني
و. اند هاي تاندوني از بين رفته رفلكس اسكوليوز يكي از عـوارض جـدي در اكثـر بيمـاران اسـت
تا. پيشرونده است معمولاً  ماهگي وجـود نـدارد2-3اشك ريزش به هنگام گريه به طور طبيعي

گيـرد يـا فاميلي دارند، بعد از آن هم اين تكامل صورت نمـي ولي در كودكاني كه ديس اتونومي
بيماران تشنج جنراليزه دارند كه برخي از آنها همراه%40حدود. به شدت ميزان اشك كم است 

هـاي شـديد اسـت ولـي است، برخي همراه بـا تـب Breath-holdingبا هيپوكسي حاد در طي 
حـرارت بـدن بـه طـور ضـعيفي كنتـرل. باشـد بيشتر آنها بدون علت تسريع كننده جداگانه مي 

مي مي و هم هيپرترمي رخ  عملكرد هوشـي نـاقص اسـت ولـي معمولاً. دهد شود، هم هيپوترمي
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ت، بلوغ بويژه در دختران. لپسي ندارد اپي ربطي به ميأاغلب به صـحبت كـردن اغلـب. افتـد خير
.گنگ يا تودماغي است

هـايغ بـا حملاتـي از اسـتفرا شـوند، معمـولاً مـي سالگي، كريزهاي اتونوميك آغاز3بعد از
كه دوره م24-72اي و حتي چندين روز طول و اسـتفراغ اوغ.كشند همـراه اسـتي ساعت زدن

مي15-20كردن هر  و همراه با هيپرتانسيون دقيقه اتفاق شـدن لكـه تعريـق فـراوان، لكـه، افتد
و بيقراري مي  مو.باشد پوست، و حتي ديسترس ديستانسيون شكمي واضحي كه جب درد شكمي

مي تنفسي مي  هاي مهلك تر شدن اين استفراغ ممكن است هماتمز موجب پيچيده.دهد شود رخ
. گردد

 اصـلاح شـده طـولاني بـا فقـدان كوتـاه شـدن QTالكتروكارديوگرافي نشان دهنده فواصل
يك در قلب العملي نسبت به انحراف هدايت منظم اتونوم مناسب به هنگام ورزش است كه عكس

و تغييرات ريوي شبيه بـه سيـستيك نماي راديولوژيك قفسه سينه نشان. است دهنده آتلكتازي
و سـطح همووانيليـك. باشد فيبروزيس مي  سطح وانيل مندليك اسيد ادراري كاهش يافته است

آنزيمي كه دوپامين را بـه( سطح پلاسمايي دوپامين بتا هيدروكسيلاز. اسيد افزايش يافته است 
بيوپسي عصب سورال نشان دهنده تعـداد كـاهش.كاهش يافته است) كند اپي نفرين تبديل مي 

.لپسي مفيد است جهت ارزيابي اپيECG. اي از فيبرهاي بدون ميلين است يافته
پاسـخ.دهـد آميـزي مـي انفوزيون داخل وريدي آهسته نوراپي نفرين پاسخ انقباضـي اغـراق

بـه داخـل سـاك%5/2تزريـق متـاكولين.ين افزايش يافته است هيپوتانسيو به انفوزيون متاكول 
ت ملتحمه در بيماران با ديس اتونومي فاميلي ايجاد ميوز مي  و ثير مشخصي بر روي مردمكأكند

.طبيعي ندارد
و تنفسي، قطره درمان علامتي شامل توجه ويژه به سيستم هاي چـشمي متيـل هاي گوارشي

م سلولز يا لوبريكانت  و جلوگيري از زخم قرنيه درمـان هاي چشمي وضعي جهت جايگزيني اشك
و ضدتـشنج  و مسائل مفـصلي . باشـد هـاي مناسـب جهـت اپـي لپـسي مـي ارتوپديك اسكوليوز

م ميؤكلرپرومازين يك داروي ضدتهوع و ممكن است در طـي كريـز، بـه شـكل شـياف ثر باشد
و فشار خون هراس را كم مي تجويز گردد اين دارو معمولاً  ميكند و. آورد را پائين دهيدراسـيون

ممكن است بتانكول يك داروي جانشين. بيني شود اختلال الكتروليتي در اين بيماران بايد پيش 
و تقويت توليـد. اي باشد براي استفراغ دوره  و ديگر عوارض شايع اين دارو همچنين براي انورزي

هـا محافظ، جلـوگيري از آسـيب به علت فقدان درد به عنوان يك مكانيسم. اشك سودمند است 
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گاماگلوبين داخل وريدي موجب بهبـود.اسكوليوز اغلب نيازمند درمان جراحي است.مهم است
و رفلكس مردمك در برخـي بيمـاران مـي  ولـي بيـشتر بيمـاران. گـردد دراماتيك هيپوتانسيون

ميمعمولاً .ميرند به علت نارسايي ريوي مزمن يا اسپيراسيون در همان دوران كودكي



هشتمين كنگره اعصاب كودكان ايران

 
98

 نظراز ذهني ماندگي عقب دچار بيماران موارديچه در
 شوند؟ بررسي ارثي متابوليك بيماريهاي

 فلوي فوق تخصص غدد كودكان، دانشگاه علوم پزشكي مشهد: دكتر بتول فرجي
 فوق تخصص غدد كودكان، استاد دانشگاه علوم پزشكي مشهد: دكتر رحيم وكيلي

ي ك راهنماي باليني كاربردي در مورد كودكاني است كه بـه خطـاي هدف از اين مقاله تهيه
و خير تكـاملي تحـت قصد داريم به عنوان يكي از علل تـأ مادرزادي متابوليسم مشكوك هستيم

. بررسي قرار دهيم
اخـتلال در سـاختمان مغـز، عواقـب نارسـي، نقـايص: خير تكاملي علتهاي متفاوتي ماننـدأت

و بيماريه . اي متابوليك داردژنتيكي، عفونتها
و معاينه فيزيكـي اسـت در.قدم اول براي رسيدن به تشخيص، گرفتن يك شرح حال كامل

ت و خير تكامليأهمين مرحله علت و نيـاز بـه ارزيابيهـاي پـاراكلينيكي از كودكان مشخص شده
. شود بررسيهاي تشخيصي بعدي احساس مي

ت%5-10بطور كلي ميأكودكان، دچار خير تكاملي گلوبال زماني به كارأت. باشند خير تكاملي
در مي  ,Social, Language, Cognition, Fine motor( حيطه يـا بيـشتر از تكامـل2رود كه

Gross motor (اي وجود داشته باشد كه به صورت حداقل دو انحراف معيار خير قابل ملاحظهأت
در؛رود سـال بكـار مـي5هاي زير براي بچه اين لغت. شود كمتر از متوسط براي سن عنوان مي 

 قابل اعتمـاد IQ سال كه تست5براي كودكان بالاي (MR) ماندگي ذهني صورتي كه لغت عقب
. شود است به كار برده مي

ت درخيأشيوع سـ. سال برآورده شده اسـت5از كودكان زير%1-3ر تكاملي گلوبال الؤيـك
ت انگيز براي متخصصين اطفال در ارزيابي كودك بحث خير كاملي اين اسـت كـه چگونـهأان دچار

و چه آزمايـشاتي را در خواسـت نماينـد بـر پايـه. خطاي مادرزادي متابوليسم را ارزيابي نمايند 
 امـا بـه طـور كلـي. متفاوت اسـت؛گزارشات شيوع بيماريهاي متابوليك ارثي در مناطق مختلف

ت5-1% ميأاز علل . دهد خير تكاملي را به خود اختصاص
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پيشنهاد برخي محققين غربالگري متابوليـك در صـورتي انجـام شـود كـه يـا در منطقـه به
و يا به طور كامـل انجـام نمـي غربالگري نوزادي انجام نمي  بـه طـور كلـي تـستهاي. شـود شود

مي متابوليك بر پايه يافته .شود هاي باليني درخواست
و اشكال در ساختمان مغـز از علـل شـاي وأع ت ـآنوماليهاي كروموزومي خير تكـاملي هـستند

و معمـولاً بـا سـاير  خطاي مادرزادي متابوليسم علت نـادري بـراي اخيـر تكـاملي ايزولـه اسـت
. هاي باليني همراهي دارد يافته

:عليرغم انسيدانس كم تشخيص بيماريهاي متابوليك ارثي به چند دليل حائز اهميت است
مي.1 .مان بعدي متذكر شودتواند ريسك تكرار را در زاي يك مشاوره درست
.ان شودجلوگيري از وضعيتهاي كاتابوليك كه طفل ممكن است دچار وضعيت عدم جبر.2
.درمان خاص ممكن است در دسترس باشد.3

در بعـضي(ايران غربالگري نوزادان محـدود بـه بيمـاري فنيـل كتونـوري در حال حاضر در
سـ) در كـل كـشور(و هيپوتيروئيدي مادرزادي) استانها و اير بيماريهـاي متابوليـك مثـل اسـت

از. شـود مشخص نمي ...و موكوپلي ساكاريدوز، نقص در سيكل اوره، ارگانيك اسيدميا  در برخـي
مي) TMS(كشورها غربالگري نوزادان با اسپكتروفتومتري متوالي انبوه  شـود كـه قـادر بـه انجام

و اخـتلا  و تشخيص اختلالات ارگانيك اسـيدميا، برخـي از آمينواسـيدوپاتي ...ل در سـيكل اوره
.باشد مي

ت  خير تكامليأراهنماي عملي در ارزيابي كودكان دچار
در شرح حال چندين مشخصه مهم براي مطرح نمودن بيماريهـاي متابوليـك: شرح حال-1

: ارثي وجود دارد
ع سابقه خا ل خاص كه شـامللنوادگي، هم خوني والدين، مرگ دوره نوزادي يا كودكي بدون

ق3 مي نسل و جزئيات تولد، سابقه بل اي از كبد چرب حـاد حـاملگي در مـادر يـا باشد، حاملگي
كودكان مبتلا به بيمـاري. كه با اختلال اكسيداسيون اسيد چرب همراه است HELLP سندروم

متابوليك ارثي معمولاً به صورت نرمال متولد شده، وزن زمان تولد نرمال دارند بجـز اختلالاتـي 
و مثل هيپرگليسن  و اختلال متابوليسم پيروات كه اثرات داخل رحمي داشـته يسمي غيركتوتيك

مي يا به محض تولد علامت .شوند دار
شود، چرا كه سر نخهـاي مفيـدي درصـورت بيماريهـاي جزئيات تكاملي كودك پرسيده مي

و يـا نيـاز در شرح حال، حملات هيپوگليسمي انسفالوپاتي غيـر متابوليك ارثي  بـه قابـل توجيـه
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و واكنش شديد در برخـورد بايـك بيمـاري خفيـف مثـل گاسـتروآنتريت بستري در بيمارستان
معمول مثل پرهيز از پـروتئين كـه بـه طـور شـايع در اخـتلال رفتارهاي غذايي غير. وجود دارد 

.شـود خود آزاري در سندرم لش نيهـان وهيپرآمـونمي ديـده مـي. شود سيكل اوره، مشاهده مي 
و بيماريهاي ذخيره ساير اختلالات الگـوي. اي ليـزوزوم وجـود دارد رواني با اختلالات كوبالامين

خير تكاملي بايد ثبت شود هر احتمالي در پسرفت مهارتها احتمال بيماريهاي متابوليـك ارثـيأت
و ارزيابيهاي وسيعتري را مي تـ.طلبد را بيشتر نموده درأهيپوتوني كه باعث  Gross motorخير

ا مي و نقـص در سـيكل اوره شود در رگانيك اسـيدميا، اخـتلال اكـسيداسيون اسـيدهاي چـرب
)3موكـوپلي سـاكاريدوز تيـپ( خير در تكلم اولين علامت سـندروم فيليپـوأت شود مشاهده مي 

تأت. باشد مي ميأخير تكاملي گلوبال همراه با در خير تكاملي و تشنج شديد دردوره نـوزادي باشد
و كمبود كوفـاكتور موليبـد فـوم، سـولفيت هيپرگليسنيمي غيركتوتيك،  اختلالات پراكسي زوم

مي اكسيداز ت. شود ديده و خيرأبعد از دوره كودكي، تشنج همراه با تكـاملي خفيـف شـايع بـوده
اي ليـزوزوم پـسرفت در اخـتلالات ذخيـره. باشد اختصاصي براي بيماريهاي متابوليك ارثي نمي 

م  گـروه جديـدي از اخـتلالات كمبـود. تابوليك ارثي اسـت عصبي قوياً مطرح كننده بيماريهاي
و تــ و حركــاتأكــراتنين توصــيف شــده اســت كــه آن هــم بــا تــشنج خير تكامــل، هيپوتــوني

.كند اكستراپيراميدال تظاهر مي
چهره ديس مورفيك ممكن اسـت بـه تـشخيص يـك سـندروم بـا يـك: معاينه فيزيكي-2

ــل ســندروم اســمي  ــي خــاص مث ــدتبيمــاري متابوليــك ارث ــز كمــك كن ــي اپتي وجــود.لمل
ت  ميأهپاتواسپلنومگالي همراه با كنـد كـه خير تكامل احتمال اختلالات ذخيره ليزوزوم را مطرح

ها از جمله كدورت قرنيه، چهره خشن، ديسوستوز مولتي پلكـس در بررسـي همراه با ساير يافته 
ت. باشد اسكلتي مي درأكارديوميوپاي ديلاته يا هيپرتروفيك همراه با  grossخير تكاملي خصوصاً

motor در. به اختلال در اكسيداسيون اسيدهاي چرب اشاره دارد  كـه MSUDبوي خاص مثلاً
علائـم عـصبي خـاص مثـل. دهد بوي شيريني وايزووالريك اسيدمي كه بوي پاي عرق كرده مي

نـدري، ارگانيـك انگيزاند در بيمـاري ميتوك ديستوني شك به بيماريهاي متابوليك ارثي را بر مي 
كنـد، ديـستوني اي آسيب ايجـاد مـي هاي قاعده اسيدرويا بعد از يك كريز متابوليك كه در عقده 

ماكرسفالي در بيماري كاناوان، هيدروكسي گلوتاريك اسيدرويا، گلوتريك. يك تظاهر شايع است 
متعاقـب ميكروسفالي در كمبود سـولفيت اكـسيداز،. شودو تي ساكس ديده ميIاسيدوريا نوع 

يك انسفالوپاي متابوليك قبلي مثل هيپرآمونمي، فنيل كتونوري بـد كنتـرل يـا تـشخيص داده 
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 با همه اين تفاسـير اغلـب. شود وجود دارد نشده در مناطقي كه غربالگري اين بيماري انجام نمي
و خير كاملي گلوبال برخورد مي متخصصين اطفال با كودكان دچار تأ كننـد كـه در شـرح حـال

اي به نفع بيماريهاي متابوليك وجود ندارد در واقع اين كودكان به احتمـال نه فيزيكي يافته معاي
. كم مشكل متابوليك خواهند داشت

: پاراكلينيك-3
مت: لاكتات خون  اگـر ابولـسيم انـرژي گلوكونئـوژنز خـصوصاً براي غربالگري اختلالات

اهمــراه بــا هيپوگلــسيمي باشــد، اخــتلال در متابوليــسم پيــرو خــتلال در زنجيــره تنفــسي ات،
.ميتوكندري

در تفسير لاكتات بايد دقت كرد چرا كه فشار تورنيكه يا هموليز باعث افزايش كاذب لاكتـات
در مي و آلانين بـالا باشـد، مويـد اسـيدوز لاكتيـك شود  صورتي كه لاكتات بالا همراه با پرولين

و csfلاكتات. باشد مزمن مي زماني كه لاكتات پلاسما نرمـال باشـد شاخص قابل اعتمادي است
. ممكن است بالا باشد
و يا ثانويه بـه: آمونياك آمونياك بالا نشان دهنده نقص در سيكل اوره است كه يا اوليه

و ساير بيماريهاي متابوليك ارثـي مـي  باشـد بيماري كبد، مصرف داروهايي مثل سديم والپروات
. دارد عـلاوه بـر آن مـسئله آلـودگي هـم وجـود دارد آمونياك نيز مانند لاكتات تفسير مـشكلي 

ارگانيك اسيدهاي ادرار در همه ارگانيك اسيدميا برخـي از اخـتلالات اكـسيداسيون اسـيدهاي
كراتين كيناز بـالا يـك يافتـه غيراختـصاصي در اخـتلال اكـسيداسيون. چرب بايد بررسي شود 

و ساير اختلالاتي كه همراه با درگيري عضله  مياسيدهاي چرب در. باشـد هستند صـورت اورات
و بالا بـودن آن در سـندروم  پايين بودن، نقص در متابوليسم پورين يا كمبود كوفاكور مولپيدنوم

مي لش نيهان بيماري ذخيره . شود اي گليكوژن ديده
تـمي از آن جا كه سندروم فيليپو: گليكوز آمينوگليكانهاي ادرار  تكـاملي خيرأتواند فقـط بـا

ك ت. ند، بايد در مرحله اول غربالگري مدنظر باشد تظاهر خـشن خير تكـاملي بـا چهـرهأگاهاً كه
خير تكـاملي در نظـرأهمراه نباشد ممكن است پزشك موكوپلي ساكاريدوز را به عنوان علـت ت ـ

تستهاي فوق الذكر ممكن است تشخيصي باشد يـا يـك سـرنخي از بـسياري از بيمـاري. نگيرد
موكــوپلي آمينواســيدوپاتي، نقــص در ســيكل اوره،، نيــك اســيدميمتابوليــك ارثــي مثــل ارگا

و اختلال در متابوليسم اسيدهاي چرب را بدهند، اما گاهي در شرايطي كه كودك در  ساكاريدوز
و يـا احتمـال كمـي  وضعيت سلامت قرار دارد تشخيص با تستهاي بيوشيمي فوق مقدور نيست
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و تكرار تست در طي بيماري حائز اهميت واضح گاه در طي زمان علائم جديدي مثلاً. استدارد
و در صورت اختلال تكاملي شديد پسرفت تكاملي  شدن ارگانومگالي، اجتناب از مصرف پروتئين

ت دهد كه لزوم بررسي سريال در بچه رخ مي  ميأهاي با  به طـور كلـي شود خير تكاملي را متذكر
ت  يك دستورالعمل براي بررسي اين بيمـاران خير تكاملي معلوم نشودأزماني كه هيچ علتي براي

.عنوان شده است كه شامل دو ارزيابي در سال اول زندگي سپس سالانه تا سن مدرسه
ــشات ژنتيكــي-4 ــه: آزماي ــين ســينوژنيك حتــي در صــورتي كــه يافت ــستهاي روت ــاي ت ه

و باليني وجود نداشته باشد در كودكان دچار ت ـ كاسـيون خير تكـاملي گلوبـال انديأدسيمورفييم
. دارد

از شكننده خصوصاXً آزمايش ژنتيك جهت بررسي موتاسيون-الف  در صورت سابقه فاميلي
 بـه طـورXهر چند غربالگري سندروم. خير تكاملي بايد در ارزيابي اين كودكان مد نظر باشدأت

و شدت بيشتري دارد انجام مي شود زنان هـم بـه نـسبت كمتـر معمول در جنس مذكر كه بروز
و خواهران اين بيماران ريسك مب و بايد جهت انجام تست مدنظر باشند چرا كه برادران تلا شده

و بايد غربالگري شوند بيشتري براي علامت . دار شدن يا ناقل بودن دارند
ژن-ب ــذف ــت ح ــي جه ــار MECP2 بررس ــران دچ ــد در دخت ــندروم رت باي ــر س  از نظ
ش عقب  مـاهگي6-18ود اين دختران معمولاً تـا سـن ماندگي متوسط ثانويه بدون علامت انجام

و از آن پس مي قابليت نرمال بوده ايـن تـست بـراي دختـران بـا. دهند هاي تكاملي را از دست
و يا پسران انديكاسيون نـدارد  تـ. فنوتيپ باليني خفيف خير تكـامليأگـاهي در كودكـان دچـار

م  ، FISHولكـولي جديـد مثـل متوسط تا شديد تستهاي اختـصاصي بـا اسـتفاده از تكنيكهـاي
. به منظور ارزيابي نوتركيبي ساب تلومريك كروموزوم صورت گيرد  Micro satelliteماركرهاي

غربالگري كودكان از نظر مسموميت با سرب در صورتي كه ريـسك فـاكتور قابـل: سرب-5
و در معرض زياد سرب محيطي بودن وجود داشته باشد، بايد انجام گيـرد   يـك سـرب. شناسايي

و سـطوح بـالاي ماده توكسيك شايع در محيط است كه براي سيستم عصبي مركزي مضر است
در مورد كودكاني كه عادت به بردن اجسام به دهان دارنـد. شود سرب منجر به نقايص ذهني مي 
.خصوصاً اين تست انجام شود

مي: تست تيروئيد-6 و توليد كافي هورمون صورت مشكلات. يردگ براي بررسي غده تيروئيد
و تكامل  در صـورتي.و عملكرد ذهني خفيف شود تيروئيد ممكن است منجر به رشد غيرطبيعي
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شـود، امـا در صـورتي كـه كه نتايج غربالگري نوزادي در دسترس نباشد، اين تـست انجـام مـي
. دهنده نقص عملكرد تيروئيد باشد، وجود داشت تست بايد تكرار شود اي كه نشان يافته
7-EEG : اين تست زماني. كند نمايد اما علت را تعيين نمي فعاليت الكتريكي مغز را ثبت مي

و يا سابقه  و يـا سـندروم اپـي لپيـك خـاص كه يافته باليني اي در بيمار كه مطرح كننده صـرع
و انجام آن بطور روتـين در كودكـاني كـه هـيچ يافتـه بـاليني بـراي صـرع باشد، انجام مي  شود

.شود توصيه نمي ندارند
به عنوان قسمتي از ارزيابي اين كودكان توصيه شده، خـصوصاً: تصويربرداري نورولوژيك-8

و در صـورت شـك بـه هاي باليني مثل ميكروسفالي، يافته اگر همراه با يافته  هاي فوكال حركتي
مي. هر آسيب مغزي يا سابقه آسفيكسي  بـراي.برد زايماني تصويربرداري، قدرت تشخيص را بالا

از سهولت مي   چـون جزئيـات MRI استفاده كرد، اما در صورت دسترس بـودن CT-Scanتوان
.تر است دهد تا دقيق بيشتري را نشان مي

و شنوايي-9 ت: ارزيابي بينايي وأكودكان دچار خير تكاملي نيـاز بـه بررسـي از نظـر بينـايي
. شنوايي دارند

يـك، فوندوسـكوپي، حركـات خـارج كـره شـامل معاينـه كامـل افتالمولوژ: غربالگري بينايي
رفتار شنوايي، پاسخ برانگيختـه سـاقه مغـز:چشمي، مينران حدت بينايي ارزيابي شنوايي شامل 

و در صورتي كه اوديومتري عملي نباشد بايد ايـن تـست بـه عنـوان جـايگزين  در صورت امكان
. درنظر گرفته شود

و اختلالات ت به طور كلي غربالگري از نظر اوتيسم خيرأكلامي بايد در همه كودكان مبتلا به
.تكامل گلوبال مد نظر باشد
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 بازوئي در نوزادانهـج شبكـفل

و اعصاب، استاد دانشگاه علوم پزشكي مشهد: دكتر محمد فرجي  جراح مغز

تـرين ضـايعات اعـصاب يكـي از پيچيـده) در حين زايمان(فلج شبكه براكيال بدنبال زايمان
ك  در اكثر اوقات ايـن عارضـه بهبـود كامـل پيـدا. افتده در حين زايمان اتفاق مي محيطي است

و يا با درجات خفيفي باقي مي  را كرده و عملكـرد كـافي و تعداد كمي برگشت پيـدا نكـرده ماند
و. آورد كه بايستي با حداكثر تلاش براي بهبودي آنها اقدام گردد بدست نمي  مطالب قابل توجـه

و قانوني در مورد فاكتورهاي اتيولوژيـك ايـن عارضـه وجـود مهمي در ارتباط  با مسائل پزشكي
و اغلب مي، داشته و زايمان را مسئول اين عارضه .شناسند متخصصين زنان

را، عوامل متعدد داخل رحمي مطالعات اخير و نـوزاد و مسائل مربوط بـه مـادر حين زايمان
و در ايجاد اين عارضه دخيل دانسته براي ارزيابي   هريـك از ايـن عوامـل بايـد تمـام رويـدادها

لـذا تـشخيص، شـوند بررسـي شـود پيشامدهاي زايماني كه منجر به ضايعه شبكه براكيـال مـي
و بايد به موقع انجام شود و درمان لازم بوده .صحيح براي پيشگوئي پيش آگهي

و ارجـاع آن بـراي جلـ وگيري از مهمترين عامل در درمان اين بيماران تـشخيص بـه موقـع
مي شكل و ساعد و بازو  تحقيقـات زيـادي در 1990از سال. باشد هاي گوناگون در عملكرد شانه

و ابي شـده اسـت ولـي همچنـانيبـه نتـايج خـوبي دسـت تشخيص علت اين عارضه شروع شده
.هاي بيشتري براي شناخت اين عارضه لازم است بررسي
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مبهرويكرد  تابوليك بيماران مشكوك به ميو پاتي هاي

 نورولوژيست كودكان، استادياردانشگاه علوم پزشكي شهيد صدوقي يزد: دكتر راضيه فلاح

و/شـامل اخـتلال در گليكـوليز هاي متابوليك پاتيميو گكوكونئـوژنزيس، متابوليـسم چربـي
مي در عضلهميتوكندري است كه دو نوع سندرم كلينيكي باليني :كند ايجاد

 عضله به صورت حاد ياركورنت لال عملكرد اخت: با علائم ديناميك.1
و، ميوپاتيضعف عضلاني پيشرونده، كارديو: با علائم استاتيك.2  ...افتالموپلژي

نـوع درگيـري، سـن شـروع علائـم(هاي متابوليك بر اسـاس شـرح حـال تشخيص ميوپاتي
و نتايج بيوپسي عضلاني است يافته، ..).،عضلاني هـاي ميوپاتي  Approachدر.هاي آزمايشگاهي
كه، متابوليك  گـام دوم. اسـتاتيك اسـت يـا ديناميـك ببينيم علائم باليني اولين قدم اين است

در. علائـم اسـت مشخص كردن نـوع اخـتلال بيوشـيميايي بـر اسـاس در بيمـاران بـا اخـتلال
و  و در اخـتلال low-intensity اكسيداسيون اسيدهاي چـرب، علائـم بـدنبال فعاليـت طـولاني

هـاي بررسـي.دهـد رخ مـي high-intensity گكوكونئوژنزيس علائم بـدنبال فعاليـت/ليزگليكو
 اسـيد اوريـك،، LDH، پيـروات، لاكتـات گيري سـطح سـرمي گلـوكز، پاراكلينيك شامل اندازه 

و اسيل كارنيتين، و  LFT،ميوگلـوبين،كلـسيم، فـسفات پتاسـيم، آمونيـاك، كتـون، كارنيتين
ــون، ــوبي بررســي ســطح كت و اســيل گليــسين ادرار اســت ميوگل .ن، دي كربوكــسيليك اســيد

و نيـز، الكتروميـوگرافي،  ischemic exerciseتـست  magnetic resonanceبيوپـسي عـضله
spectroscopyگاه كمك كننده است .

 myophosphorylase, acid maltase, and debrancherديس شارژ ميوتونيك در كمبـود
enzyme شود ديده مي.
و exercise intolerance در كودكان بالاي هفت سال كهischemic exercise تست  دارنـد

مي يا مشكوك به بيماري ذخيره گليكوژن هستيم،  اگر در حين انجام تـست كرامـپ.شود انجام
.بايد تست قطع شود، عضلاني رخ داد
ئـمعلا بيماران با اختلال در اكسيداسيون اسـيدهاي چـرب طبيعـي اسـت امـا اين تست در

، قلـب( اكـسيداسيون اسـيدهاي چـرب هاي وابسته بـه درگيري بافت: اصلي اين بيماران شامل 
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و كبد و تغييـر fastingبروز علائم بدنبال، حملات ركورنت هيپوگليسمي هيپوكتوتيك،)عضله
و پلاسمايي كارنتين است .در غلظت بافتي
و اي متابوليـكهـ مشكوك به ميوپاتي آخرين مرحله در برخورد با بيماران ، بيوپـسي عـضله

و بررسي . آن استImmunohistochemicalهاي بيوشيميايي
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Metabolic myopathy includes disorders of  
glycolysis/glycogenolysis, Lipid and mithochondrial metabolism 
which may cause two main clinical syndromes in muscle:  

1. Dynamic symptoms: acute, recurrent muscle dysfunction after 
exercise, prolonged fasting, exposure to cold, general anesthesia, 
intercurrent infection, low-carbohydrate, high-fat diet and 
myoglobinuria.  

2. Static symptoms: progressive weakness, cardiomyopathy, 
progressive external ophthalmoplegia, peripheral neuropathies, 
seizures, developmental delay, FTT, short stature, deafness, and 
ataxia. In some disorders, both dynamic and static symptoms were 
seen.   

The diagnosis of these disorders depends upon a history (patient 
age, type of muscle involvement, family history), laboratory data and 
muscle biopsy. 

In approach to the metabolic myopathies, the first step is to 
determine whether the symptoms are dynamic, static, or both. The 
second step is targeted at determining the type of the underlying 
biochemical abnormality as suggested by the pattern of symptoms. 
Symptoms develop after prolonged, low-intensity activity in fatty 
acid oxidation (FAO) defect. Symptoms developing during or after 
high-intensity isometric exercise, suggest a defect in glycogenoses. 

Laboratory investigation in metabolic myopathies includes serum 
levels of lactate, pyruvate, lactic acid dehydrogenase, uric acid, free 
and total carnitine, ketones, glucose, ammonia, myoglobin, liver 
transaminases, potassium, calcium, phosphate, creatinine, and 
acylcarnitine, and urinary levels of ketones, myoglobin, dicarboxylic 
acids, and acylglycines, the forearm ischemic exercise test, 
electromyography, muscle biopsy and sometimes  nuclear magnetic 
resonance spectroscopy(NMRS). 

Myotonic discharges in EMG may be observed in 
myophosphorylase, acid maltase, and debrancher enzyme 
deficiency. 

In the forearm ischemic (anaerobic) exercise test, a single blood 
sample of CK, resting and sequential samples of lactate, pyruvate, 
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and ammonia are obtained at intervals of 1, 3, 5, 7, 10 and 15 
minutes after removal of the blood pressure cuff. In health subjects, 
a four - to sixfold rise in lactate is noted within the first 1-3 
minutes. The rise in serum ammonia is similar, but somewhat 
slower and more robust. This test  should be performed in > 7 
years, suspected to glycogenoses or exercise intolerance and should 
be discontinued if acute cramp develops. The rise in lactate is less 
than twofold in glycogenoses. Lactate production may be absent or 
diminished in phosphorylase, phosphofructokinase, debrancher, 
phosphoglycerate mutase, phosphoglycerate kinase, and LDH 
deficiencies. The lactate curve is normal in acid maltase and in 
most cases of phosphorylase b kinase deficiencies. In patients with 
mitochondrial myopathies, there may be excessive production of 
lactate at submaximal levels of effort, but this is not a universal 
finding. With myoadenylate deaminase deficiency, there is absence 
of ammonia production with normal responses of venous lactate 
and pyruvate. The forearm ischemic exercise test is normal in 
defects of FAO. 

In defective glycolysis/glycogenolysis patient, second wind 
phenomenon (brief rest when muscle symptoms develop can 
subsequently result in improved exercise tolerance) was seen. 

In GSD type VII, patients are unable to achieve a spontaneous 
second wind or have the out of wind phenomenon (worsening of 
symptoms after the administration of glucose). 

Main features of FAO defects include involvement of FAO-
dependent tissues (heart, muscle, and liver), recurrent episodes of 
hypoketotic hypoglycemia, acute metabolic decompensation after 
fasting and alterations in plasma and tissue concentrations of 
carnitine.  

The absence of intracellular acidification during exercise in 
NMRS suggests a glycolytic defect. In mitochondriopathy, the ratio 
of inorganic phosphate to phosphocreatine at rest is elevated, with 
delayed resynthesis of phosphocreatine after exercise. 

Immunohistochemical and biochemical testing of muscle biopsy 
is the last step.  Since all of these evaluations will be normal in a 
number of metabolic defects, additional biochemical and enzymatic 
assays of cultured skin fibroblasts should be done in research 
laboratories.  
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 نوروپاتي ديابتي

و متابوليـسم كودكـان، دانـشيار دانـشگاه علـوم: دكتر نصرت قائمي  فـوق تخـصص غـدد

 پزشكي مشهد

و نوجوانان مبت اگر چه عوارض عصبي علامت ، ناشايع استIلا به ديابت نوع دار در كودكان
و نوجوانان ديابتي گزارش شده است%68ولي صدمات عصبي تحت باليني در بيش از .كودكان

و خودكـار اسـت  صـدمه دسـتگاه.اين صدمه عصبي شامل صدمه سيستم عـصبي محيطـي
و اختلال كنترل وضعيتي فشار خـ ون، عصبي خودكار به صورت تغييرات غيرطبيعي ضربان قلب

و آستانه ويبراتوري مي  و حيـاتي تطابق مردمك به تاريكي و از بلـوغ بعنـوان زمـان مهـم باشد،
.شود پيشرفت اختلال خودكار قلب نام برده مي

و لمـس حـسي اسـت .صدمه عملكرد اعصاب محيطي شامل سرعت سـير هـدايت عـصبي
ت صدمه به اكسون عصب شواهد اوليه نوروپاتي محيطي شامل از بين رفتن حس است كه به عل

و جوراب پديد مي و به صورت دستكش ، اعصابي كه اكـسون طـولاني دارنـد. شود ظاهر مي آيد
مي.شوند زودتر مبتلا مي  خطر نروپـاتي.باشد در مطالعات عصبي اختلال حركتي بيش از حسي

و افزايش طول مدت بيماري افزايش مي و با بهبـو ديابتي با كنترل بد ديابت د كنتـرل قنـد يابد
مي، خون  كـهIنروپاتي ديابتي در هر فرد ديابتي نوع. شود عملكرد عصبي در اين بيماران بهتر

و در هر فرد ديـابتي نـوع5بيماري بيش از  پيـشنهاد. بايـد مطـرح شـود II سال طول كشيده
از مي سن10شود كه در كودكان بالاتر و ويبراسيون بررسي، سال .انجام شود حس فشار
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Background: Approximately one third of children with cerebral 
palsy are expected to present dysfunctional voiding symptoms.lower 
urinary tract symptoms and related urodynamic finding in this 
group of patients have been document in a limited number of 
published studies. The aim of this study is evaluation of voiding 
disorders and uroflowmetery pattern in these patients. 

Method and materials: This research is a clinical and 
paraclinical (urine analysis and culture, ultrasound and 
urodynamic) evaluation of urinary disorders in children (5 yr or 
more) with cerebral palsy without intellectual deficit, who referred to 
Ghaem and Sheikh Hospital since December 2005 to October 2006. 
40 children with cerebral palsy (18 girls and 22 boys) were 
examined for urine analysis and culture after a history and physical 
examination. They underwent ultrasound examination of the 
kidney, ureter and bladder (for renal anomalies, bladder capacity 
and shape and residual volume) and uroflowmetry.  

Results: Twenty-one (52.5%) patients had dysfunctional voiding 
symptoms, that enuresis (20%) and frequency (20%) were the most 
common. The bladder thickening (37.5%)was the most common 
finding in ultrasound study.Sixteen (40%)patients showed normal 
pattern of urodynamics and 24 (70%)of children had abnormal 
urodynamic studies.  Detresure sphincter dyssynergic pattern was 
presented in 10 (25%) as the most common urodynamic finding.  

Conclusion: The present study concludes that voiding 
dysfunction in children whit cerebral palsy is more common than 
general population, which is similar to results from other published 
studies.So; we suggest that a rational plan of management of these 
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patients depends on the evaluation of the lower urinary tract 
dysfunction with urine analysis and culture and urodynamic 
studies. These children benefit from earlier referral for assessment 
and treatment.  

Key words: Cerebral palsy, Dysfunctional voiding, Urodynamics.     
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Background and Purpose: Automatism or involuntary 
movements are the prinicipal characteristic of complex partial 
seizure. Automatism usually lasts up to two minutes. Automatism 
may be undetected and assumed as normal activities by the patient 
relatives. 

Methods: All of the patients with complex partial seizure refering 
to neurology clinic, Valie-Asr hospital during 1996-2007 enrolled in 
a prospective clinical study. The presence of automatism and its 
subtypes were asked by the patient and his/her first degree 
relatives. All of the patients with automatism should have altered 
alertness during automatism, post ictal confusion and complete or 
partial amnesia about the automatism. Automatism was categorized 
as De novo, reactive and perservative. Automatism was also 
classified as gestural, oro-alimentary, ambulatory and complex 
subtypes. Diagnosis and classification of automatism was made by 
neurologist. All of the patients had EEG done, however presence of 
epileptiform discharges was not necessary for confirmation of 
automatism and complex partial seizure. 

Results: 85 patients (45 females and 40 males) with automatism 
were investigated. The mean age of the patients was 28.7 years; 
ranged 5 -65 years.  

Oro-alimentary automatism more frequent in age group 1-10 
years; F=4.569, df=4, 123, p=0.002. Violence automatism more 
frequent in age groups 21-30, 30-40; F=4.452, df=4, 118, p=0.001. 
Distribution of other subtypes of automatism in the age groups was 
not significantly different, P>0.05.  Gestural, oro-alimentary and 
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ambulatory subtypes of automatism were present in 82%, 76% and 
26% of the cases respectively. Verbal automatism was found in 19% 
of the patients. Violence, sexual and gelastic automatism were 
present in 8%, 2% and 2% of our patients and consisted the 
complex subtypes of automatism. Overlaps or co-existence of 
multiple subtypes of automatism was demonstrated in 75% of the 
cases. De novo, reactive and perservative categories included 89%, 
15% and 18% of the automatisms in our study group respectively.  

Conclusion: Detection of automatism needs detailed record of 
medical history and present illness by asking the patient or his/her 
first degree relatives about various subypes of automatism. Overlap 
is often present in different subtypes of automatism. 

Key Words: Automatism, Subtypes, Seizure, Iran. 
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 Myotonia Congenita ميوتوني مادرزادي

و فوق تخصص: زاده دكتر پروانه كريم  اعصاب اطفال، دانشيار دانشگاه علوم پزشكي شهيد بهشتيمغز

ميوتـوني مـادرزادي(و بيمـاري بكـر) ميوتوني مادرزادي اتوزومـال غالـب(بيماري تامسون
مي) اتوزومال مغلوب . باشند دو نوع از كانالوپاتي كلر

ف كانالوپاتي كلر كه باعث ميوتوني مي لـج شود شبيه اختلال كانـال سـديم اسـت كـه بـدون
و همينطور شبيه ديستروفي ميوتوني نوع دوره علل ديگر سـفتي عـضلاني. است IIوIاي باشد

و مخچـه ت ـ گـذار ثيرأيا شامل بيماريهاي سيستم عصبي مركزي كه بر لب فرونتال، تنـه مغـزي
مي است نيازمند توجه اوليه مي .شوند باشد اما معمولاً با كانالوپاتي به ندرت اشتباه

هاي اتوزومـال ميوتوني ژنراليزه بدون درد مهمترين علامت باليني در فرم:لينيتظاهرات با
و مغلوب ميوتوني مادرزادي كانال كلر مي  علائـم در دهـه اول يـا دوم حيـات بـروز. باشـد غالب

ايجـاد اي از استراحت باشـد، ميوتوني معمولاً به دنبال فعاليت فيزيكي كه پس از دوره. نمايد مي
. شود مي
و خشكي عضلاني را تشديد مي ان -warm(پاسخ به صورت. نمايد قباض عضلاني مكرر سفتي

up phenomenon(است كه به تشخيص ميوتوني مادرزادي كانال كلر از انواع ناشي از ميوتوني
دهنده نظير ميوتوني كانال كلر نشان2و1 ديستروفي ميوتوني نوع. نمايد كانال سديم كمك مي 

بر خلاف بيماري تامـسون بيمـاران بـا ميوتـوني مـادرزادي اتوزومـال. هستند warm-upپاسخ 
ضـعف عـضلاني گـذرا چنـد ثانيـه پـس از شـروع حركـات. مغلوب ضعف عضلاني گـذرا دارنـد 

بي اختصاصي به دنبال دوره  مي اي از قـدرت عـضلاني پـس از چنـد انقبـاض. شود حركتي ايجاد
و قـدرتكسرفل. عضلاني قوي به حد طبيعي خواهد رسيد  هاي تاندوني، عملكرد مخچه، حـس

 دقيقه10-5اگر بيمار براي. ها وجود دارد ميوتوني در هنگام بستن چشم. عضلاني طبيعي دارند 
و سـپس ناگهـان بلنـد شـود، سـفتي ميوتونيـك ژنراليـزه در عـضلات به طـور طاقبـاز بخوابـد

.گردد پروگزيمال پاراسپيناتوس ظاهر مي
نق:ژنتيك منجر به هر دو نوع اتوزومـال اي در ژن كانال كلر عضلات اسكلتي،طهموتاسيون

و مغلوب ميوتـوني مـادرزادي  نـوع اتوزومـال غالـب. شـود مـي (myotonia congenital)غالب
و شدت ميوتوني متفاوت باشد) بيماري تامسون( و شروع .ممكن است از لحاظ سن
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7 شده كانال كلر واقـع در كرومـوزوم اي ژن شناخته امكان بررسي غربالگري در جهش نقطه
از وجود دارد، .باشد موتاسيون در دسترس نمي60اما اين تست ژنتيك براي بيش

و در بافت عضله انـسان دچـار:پاتوفيزيولوژي مطالعات پاتوفيزيولوژي در بزهاي ميوتونيك
ك  و مغلوب نشان دهنده كاهش هدايت . باشـد لري مـي بيماري ميوتوني مادرزادي اتوزومال غالب

پذير شود كه مامبران عضله تحريك كاهش هدايت كلر در عرض سيستم توبولار عرضي منجر مي
و علائـم بـاليني بـه صـورت  و تحريـك تكـراري شـده و اين قضيه منجر به ديلاويزاسيون شود

و ميوتـوني مـادرزادي) بيمـاري تامـسون(هر دو نوع اتوزومـال غالـب. شود ميوتوني نمايان مي 
هاي كانال كلر مدل.جهش درگير را در همان مكان دارند) بيماري بكر(اليزه اتوزومال مغلوب ژنر

كه نشان تا تا از ساب يونيت2دهنده آن است  از يـون كلرايـد را در entry gateها تركيب شده
تـ. تشكيل دهدout flowكانال كلر به منظور كانال واحد ثير بـر كانـالأموتاسيون غالب باعـث

common out flow)ــال ــا كانـ ــري ) slow flowيـ ــيون مغلـــوب درگيـ و موتاسـ ــده  شـ
(flow entry gate)مي سريع مي. شود تر را منجر  entryدهد كه درگيـري يـك اين مدل نشان

gate موتاسيون مغلوب منجر به كاهش پاتولوژيك در كانال كلر. شود منجر به علائم باليني نمي
م fast gate هر دو ميشود به دليل آنكه بلوكاژ و موتاسيون غالب منجر بـه كـاهشياتفاق افتد

هـاي اخيـر از محـدوديت ايـن مـدل حكايـت اما گـزارش. شود پاتولوژيكي كانال آهسته كلر مي 
و دو خـانواده غيـر2اين گزارش. نمايد مي  خانواده غير منسوب را با فـرم مغلـوب بيمـاري بكـر

 وجود داشـتهR894Xنمايد كه در تمامي آنها موتاسيونميمنسوب را با بيماري تامسون گزارش
R894Xخانواده اتوزومال غالب فنوتيپ شديدتري را با ميـزان دو برابـر الـل. است MRNA بـروز 
مي. دادند نمايد كه تنوع الليك ممكن است يك متعادل كننده مهم پيـشرفت اين يافته پيشنهاد

كانال كلر همچنين توضـيحي بـراي ضـعف گـذرا كـه مدل. بيماري در ميوتوني مادرزادي باشد 
در كـشفيات اين مـوارد بايـد. علامت غالب باليني در بيماري اتوزومال مغلوب يا بكر است ندارد 

.آتي جستجو شود
ها بايد شامل در نظر گرفتن سـاير بيماريهـاي ميوتونيـك بررسي:هاي آزمايشگاهي تست

و ميوتـوني وديستروفي ميوتونيك، پاراميوتو DMIنظير  ني مادرزادي، ميوتـوني كانـال سـديمي
بيمـاران بـه شـكل تـي پيـك ضـعف عـضلات. باشد) سندرم شوارتز جامپل(كندرو ديستروفي 

و آناليز  و صورتي دارند  غيرطبيعي در تكرار نوكلئوتيـد expansion نشان دهنده DNAديستال
CTG در ژن DMPK ــوزوم ــر روي كروم و در بيمــاران19 ب ــرexpansion, DM2 ميباشــد  غي
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. هـستند3 در كرومـوزوم zinc finger protein در ژن CCTGطبيعـي تكـرار نوكلئوتيـدهاي
و) سندرم شوراتز جامپـل(بيماران با كندرو ديستروفي ميوتوني قيافـه ديـسمورفيك كوتـولگي

تـشخيص. نوروژنيـك اسـت دارند كـه داراي منـشاء ديس شارژي ميوتونيك در الكتروبيوگرافي 
و چه مغلوب از آنهايي كـه اخـتلال ميوتونيـك بيما ران با ميوتوني كانال كلر، چه اتوزومال غالب

در. باشد كانال سديم دارند مشكل مي  و هايپرتروفي عضله به ويژه هر دو باعث سفتي ميوتونيك
مي ساق يك تظاهر تشخيصي در ميوتوني كانال كلر، ميوتوني پارادوكس پلكها است كـه. شود ها
و تكراري چشم با بس  مي تن با فشار و بـستنDM1بيمار دچار. شود ها ايجاد و پائين  ميتواند بالا
و پـائين افتـادگي پلـك بيمار مبتلا به ميوتـوني كانـال سـديم، دچـار. ها را انجام دهد چشم هـا

مي ميوتوني مداوم پس از بستن چشم   ها را با فشار ببندنـد اگر اين بيماران چشم. شود ها با فشار
و مغلـوب كانـال كلـر. شود ميوتوني آنها بدتر مي بر عكس در بيماران با توراث اتوزومـال غالـب

اين بيماران بدتر شدن ميوتـوني. كند پيدا مي warm-upميوتوني پس از انقباض تكراري حالت 
براي تحقيـق در مـورد. يا پاراليزي را پس در معرض قرار گرفتن طولاني عضلات به سرما ندارند 

و ساعدها در آب سـرد بـراي راليزي ايجاد شده توسط سرما لازم است كه دست پا 20 تـا15ها
دقيقه قرار داده شوند، اگر پس از اين تماس با سرما، ضعف عضلاني با ورزش وجود داشته باشـد

افـزايش پتاسـيم خـارج سـلولي باعـث. اين مسئله قوياً به نفع ميوتوني كانـال سـديم ميباشـد 
ميشدن ميو بدتر .آيد شود، اما اين اتفاق در كانالوپاتي كلر پيش نمي توني در كانالوپاتي سديم

قبل از شروع درمان بـا. درمان دارويي ضد ميوتوني با مك سليتين اغلب مفيد است:درمان
اين دارو گرفتن نوار قلب لازم است تا مشخص شود كه بيماران اختلالات هدايتي قبلي نداشـته 

جا. باشند و mexiletineنبي با عوارض و مرتبط بـا دوز اسـت شـامل اسـهال  كه معمولاً خفيف
 است كه يـك تركيـب حاصـل شـده ديگـري از Tocainideداروي ديگر. حالت سبكي سراست

(توان استفاده نمودو جايگزين ديگري است كه مي ) mexiletineشبيه(ليدوكائين است امروزه.
).در دسترس نيست

و مـي پين را پيشنهاد مي گزارشاتي كارباماز و در دسترس است تـوان نمايد كه آلترناتيو ديگر
كودكان مبتلا به نوع شديد ميوتوني دچار كوتاهي تاندون. براي ميوتوني مادرزادي استفاده كرد 

و كنتراكپر آرنج مي  و. شوند پاشنه  پاسـخ ندهنـد stretchingدر اين بيماران اگر به فيزيـوتراپي
د .رمان با آنتي ميوتوني شروع شود حتي اگر بيماران از سفتي شكايت نكنندمناسب است كه



117 خلاصه مقالات ارائه شده بصورت سخنراني

 توانبخشي اعصاب كودكان در

و اعصاب ضايعات محيطي سيستم عصبي از  ديدگاه علوم مغز

سرپرست مركز پژوهشي توانبخشي اعـصاب كودكـان دانـشگاه علـوم:دكتر حسين كريمي

ت  و توانبخشي، مدرس دانشگاه هاي و بهزيستي و دانشگاه علوم بهزيستي هران، علوم تحقيقات

 توانبخشي

و كمي در حال حاضر در و اعصاب مركزي از منظر كيفي تفاوت توانبخشي اعصاب محيطي
و  ــرات ــه اث ــرا ك و چ ــدارد ــود ن ــشمگيري وج ــايعات چ ــوارض ض  Periphery Nervousع

system(PNS) باCentral Nervous system(CNS) ًبهمعمولا و جـز نزديك  يكديگر هـستند
ت سيتهونودر موارد معدودي در هر دو مورد ديدگاه مرحله نخست درمان مبتني است بر تصحيح
و كـاربري عـضو آسـيب  و مرحله دوم آن بازسازي عملكردي از عضو يا اعضاء ضايعه ديده ديـده

درما.سوي بيمار از اسـتبا توانبخشي اعصاب كودكان در ضايعات محيطي سيستم عصبيا فاده
مي يافته از توان دايره درمـاني گـسترده هاي علوم اعصاب و در عمـل آن را بـه تركيبـي تـر ديـد

و اندام  و ارتباطي بين مغز و عصبي بي بازسازي فيزيوروژيك شك نتايج درماني ها تبديل كرد كه
.تري را به همراه خواهد آوردو توانبخشي مطلوب

و شـناخت دقيـق ريزي درم لازمه دستيابي به برنامه و توانبخشي دقت در نوروفيزيولوژي اني
كه نوروپاتولوژي و افـزايش دامنـه توانمنـدي بيمار است هـاي زير ساخت مـسير تـصحيح تـون
 نوروپاتولوژي انجام پـذيرد تـصحيحيها هرگونه عملكردي كه مبتني بر اين يافته.حركتي است 

و كامل .تري را به همراه خواهد داشت كم عارضه
و تصحيح عملكرد ضـايعه لازم اسـت ته بعد براي بدست آوردن امكانات كيفي نك تر در ترميم

و محيطي از يكديگر متفاوت باشـند كه برنامه  بـه طـور.ريزي توانبخشي سيستم اعصاب مركزي
در توانبخـشي در سيـستم مركـزي بـر پايـه ترشـح تـوان گفـت كـه بايـد تمرينـات اجمال مي 

و در سيستم عصبي محيطي با توجه بـه پيـشرفت دانـش شـناخت ريزي نوروتروئين برنامه  شود
 Neuro plasticity motorاعضاء در مغـز بـا اسـتفاده Mappingرسپتورها بايد در صدد تغيير 

earning بود�.
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 Nerve growth در پروسه توانبخشي در سيستم محيطي تمرينات بايد معطوف بـه ترشـح
factor (NGF)و سيستم حسي اين پورسـه را ثيرأتوباشند� متقابل آنها در سيستم اتونوميك

در حاليكه در سيستم توانبخشي اعصاب مركـزي تمرينـات بايـد منجـر بـه. تسريع خواهد كرد 
و سـاير مـوارد�Properceptiveباشند كه متمركـز بـر BDNFهاي مغزي همچون نوروتروئين

ك.اند توانبخشي در سيستم عصبي ميدر اين صورت است توان گفت توانبخشي اعصاب بر پايـهه
. علوم اعصاب انجام گرفته است
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 كورتيكوتراپي با دوز كم در بيماران مبتلا به ديستروفي عضلاني

و اعـصاب كودكـان، دانـشيار دانـشگاه: كيهاني دوست تاج دكتر زرين فوق تخصص مغز

 علوم پزشكي تهران 

. شايعترين بيماري ارثي نوروموسـكولر اسـت Duchenne ديستروفي عضلاني دوشن:زمينه
هيپرتروفـي، اختلال ذهني، تظاهرات باليني اين بيماري به صورت يك ضعف عضلاني پيشرونده

و ازدياد بافت هم  مي ناحيه پشت ساق  تولد جديد پسرها موجـود3600/1در. باشد بند در عضله
به. است و ژن مـسئول در محـلXبيماري وابسته و يكـي از بزرگتـرين ژنهـاي Xp21 مغلـوب

بيماري ناشي از عدم وجود ديستورفين در عضله است كه با افـزايش شـديد. شناخته شده است
و از نظر باليني از CPKكراتين فسفوكيناز   سـالگي بـا ضـعف3 از دوره شيرخوارگي شروع شده

د عضلات پروكسيمال بارز مي و قلبـي در و بتـدريج بـا تخريـب عـضلات اسـكلتي هـه دوم شود
ژن. شودمي زندگي باعث مرگ كودك  لذا از سالهاي گذشته به علت عدم موفقيت در استفاده از

و يا تغيير نحوه درمـان، درماني و يا پيوند الياف عضلاني تلاش زيادي در ايجاد نآآنزيم درماني
. شده است

و روشها تان امـام خمينـي بيماران مراجعه كننده به درمانگاه اعصاب كودكان بيمارس:مواد
و همراه با علايم بـاليني ضـعف پروكـسيمال   هيپرتروفـي پـسودو،كه با اختلال حركتي مراجعه

و ضايعه ميوژنيـك در CPK، پشت ساق پاها از داشـته EMG بالا انـد تحـت بيوپـسي عـضلاني
و در تمام موارد بررسـي ميكروسـكوپ نـوري  ، قسمت خارجي عضله چهار سر راني قرار گرفتند

و رنگ ميكر ت Histochemicalآميزي وسكوپ الكترونيك و پس از يـد عـدم وجـودأي انجام شده
 در روز قـرار mg/kg 0.25ان بـا پردنيزولـون بـه ميـزانمديستروفين در نمونه بيوپسي تحت در

. گرفتند
در45 تاكنون حدود 1382 از سال:نتايج ان بـام بيمار تحت بيوپسي قرار گرفتند كه تحت

از. قرار گرفتندmg/kg/day 0.25پردنيزولون   سالگي تحت درمـان قـرار3و5/1 دو موردي كه
و اكنون از قدرت حركتي خوبي برخوردارند همه بيماران دو هفته. گرفتند اثري از بيماري ندارد

و در نهايـت پـس از   مـاه2-3پس از گرفتن دارو احساس بهبود قدرت انجام كار پيـدا نمودنـد
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و حدود قدرت عضلاني بهتر و سرعت پيشرفت بيماري خيلي كند شده است  سـال پـس5 شده
با توجه بـه دوز پـائين دارو عـوارض بـه. اند از شروع درمان در حد فعاليت قبلي اوليه باقي مانده

در5صورت افزايش وزن در  و  نفر از بيماران رشد قوي بيماران مناسـب30 بيمار مشاهده شده
. نبوده است
ح:بحث ت در حال ژنأاضر با توجه به عدم و يا پيوند سلولهاي عضلانيآ، ثير استفاده از نزيم

با پيشنهاد انجمـن جهـاني ديـستروفي عـضلاني مـصرف دوز، در درمان ديستروفينوپاتي دوشن 
و بـا  و ميزان مصرفي در اين پـروژه از بقيـه مـوارد كمتـر پائين پردنيزولون پيشنهاد شده است

. عوارض كمتري بوده است
شـود كـه در درمـان ديـستروفي عـضلاني دوشـن از دوز پـائين توصـيه مـي:پيشنهادات

.پردنيزولون استفاده شود
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Absence epilepsy is a non-convulsive type of epilepsy, which occurs 
predominantly during childhood and is characterized by a loss of 
consciousness. During seizure, electro-encephalogram (EEG) 
recordings show 3Hz bilaterally synchronous spike and wave 
discharges (SWDs). 

Previous studies showed, that the thalamo-cortical network, 
which generates oscillations during sleep, also produces absence 
seizures. As opposed to the sleep-rhythms, these oscillations show a 
dramatic increase in synchronization during SWDs.  

The seizure starts by a concerted interaction within the thalamo-
cortical network. The initiation of this occurs in regions of the 
somatosensory cortex. It is noteworthy, that nearly all studies of 
SWDs focused on the nucleus reticularis (NRT) or the specific nuclei 
of the thalamus (i.e. LGN), although the unspecific intralaminar 
thalamic nuclei (ILTN) are classically assumed to resemble the 
centrocephalic pacemakers. Therefore, our study experimentally 
tests the hypothesis that ILTN functions as pacemaker of SWDs. 
Experiments were performed in vivo under neurolept anesthesia on 
rats of the WAG/Rij strain, an established genetic rat model of 
absence epilepsy. Experimental procedures include intracellular 
and extracellular recordings in ILTN neurons. Our results from 
intracellular measurements indicate that the activity in ILTN cells 
depends on the membrane potential with tonic-firing and Ca^2+ -
mediated burst firing at potentials positive and negative from rest, 
respectively. The occurrence of SWDs is correlated with an 
inhibition of tonic firing or induction of burst-firing in ILTN 
neurons. The determination of the reversal potential reveals that 
SWD-related activity of ILTN cells depends on GABAergic 
mechanisms. Extracellular measurements support the findings from 
intracellular recordings, and, in addition show differences in SWD-
related firing in different types of ITLN nuclei: Neurons in the 
paracentral nucleus (PC) display an inhibition of tonic firing during 
a SWD. By comparison, ILTN cells of the centrolateral nucleus (CL) 
display burst-like discharges, which are correlated to SWDs. 
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Therefore we propose that there is a functional difference between 
CL- and PC-neurons. Indeed, electrical microstimulation of CL-
neurons results in transient interruption of SWDs rather than 
initiation of SWDs (as expected from a pacemaker-cell). In 
conclusion, these results are difficult to reconcile with the proposed 
traditional role of ILTN neurons as pacemakers of SWD, but rather 
indicate that ILTN activity has to be suppressed to allow occurrence 
of SWDs. 
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)NTD(تشخيص قبل از تولد نقائص لوله عصبي

 استاد دانشگاه علوم پزشكي مشهد،متخصص كودكان: دكتر نصرت لطفي

NTD ــه عــصبي اســت كــه ــسته شــدن لول آن ناشــي از نقــص در ب  آننــسفالي، در صــدر
آن، مننگوميلوسل اسپينابيفيدا آننسفالي تقريباً هميشه موجب مـرگ ظـرف. باشدميسفالوسلو

مي از چند ساعت اول بعد  و شدت ضايعه تعيين كننده پـيش آگهـي مـي. شود تولد . باشـد محل
.ترين نقايص همراه است از عمدهاختلالات مادرزادي قلب،
 انجـام حـاملگي18تا16هاي بهتر است در هفته NTD غربالگري براي:برنامه غربالگري

توپروتئين گيـري غلظـت آلفـاف از انـدازه. شـود هفتگي بسته مـي10 در لوله عصبي چون،گردد
مياسكرينگسرمي مادر جهت  .شود استفاده

 بـاز بـداخل لولـه عـصبي ناشي از نشت آن از نقايص لوله عصبي در آلفافتو پروتئين افزايش
 هـم آلفـافتو پـروتئين افزايش. يابدمي كه بطور پاسيو به خون مادر انتشاراست،مايع آمنيوتيك

شود كـه شـامل حـاملگي چنـد قلـويي، اخـتلالات جفـت، چنين در موارد ديگري هم ايجاد مي
و نيـز مـرگ جنـين،اختلالات موجود در ديواره شكم، نفـروز مـادرزادي   اوليگوهيـدر آمنيـوس

و كانـسر:آن ميگردد مانند اما بعضي بيماريهاي مادر نيز باعث افزايش. باشد مي  سيروز، هپاتيت
و بعـضي اخـتلالات AFPكاهش سطح.كبد  در سندرم داون، مـرگ جنـين، مـول هيـداتيفرم

. مي شودمي ديدهكروموزو
آن. شود سونوگرافي توصيه مي آلفافتوپروتئيندر موارد افزايش سطح سرمي مادري هدف از

و هـم چنـين مـشخص شـدن وجـود حـاملگي چنـد قلـويي،   آننـسفالي، بررسي سن حـاملگي
، آنسفالوسل يا وجود يك نقص مادرزادي در جداره شكم مي . باشد اسپينابيفيدا

از بالاستتوپروتئين در موارديكه آلفاف پيگيري درخواسـت مـشاوره ژنتيـك،: عبـارت اسـت
و انجام آمنيوسنتز براي بررسي وضعيت كروتكرار .يموزوم اولتراسونوگرافي

ردفطبيعي بودن آلفا توپروتئين بـه غربالگري آلفاف. لوله عصبي نيست كننده نقص توپروتئين
و%12ميزان   تـا2و بطور كلي در موارد اسپينابيفيدا دارد%21منفي كاذب در موارد آننسفالي

و مغزي را دارند ولي تست3% هاي غربالگري موجود قادر بـه نوزادان برخي انواع نقايص فيزيكي
. باشند تشخيص آنها نمي
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ينگان مياستنيكنشا ا اختلالات محل اتصال عصب به عضله در كودكان

و اعـصاب كودكـان، اسـتاد دانـشگاه علــوم: دكتـر محمـود محمـدي  فـوق تخـصص مغـز

 پزشكي تهران

وMyo (µύς)كلمه مياستني تركيبي از دو واژه يوناني،  astheniaبه معني ماهيچه يا عضله
(ἀσθένεια)ــاتواني ــا ن ــه معنــي ضــعف ي ــشانگان مياســتنيك. باشــد مــي ب  Myasthenic)ن

Syndromes in Children) بدليل اختلالات آناتوموفيزيولوزيك در محـل اتـصال يـا پيونـدگاه 
ايــن نــشانگان. آيــد بوجــود مــي(Neuromuscular Junction or NMJ)عــصب بــه عــضله

 اتـصال اكـسون محـل.اتيولوژيهاي گوناگون داشته كـه غالبـاً سـمپتوماتولوژي مـشترك دارنـد 
(Motor Endplates) اعصاب حركتي به عضله را NMJدر اين محل اكـسون اعـصاب. نامند مي

حركتي غلاف ميلين خود را از دست داده با پوششي از سلولهاي شـوآن بـه فيبرهـاي عـضلاني 
وزيكولهـاي حـاوي. نامنـد مـي (Synapse)اين محل پيوستن را اصطلاحاً پيونـدگاه. پيوندد مي
و بـه محـض تحريـكل كولين درست قبل از اين پيوندگاه در اكسون تجمـع پيـدا استي كـرده

سپس اسـتيل. كنند اين نوروترانسميتر را آزاد مي(Synaptic Cleft)مناسب در شكاف جوشگاه 
و در نتيجـه  كولين آزاد شده به غشاي فيبرهاي عضلاني باند شده باعث ايجـاد پتانـسيل عمـل

م  هر فيبر عضلاني تنها يك سيناپس عـصب عـضله دارد ولـي هـر. گردديانقباض فيبر عضلاني
مجموعـه فيبرهـاي عـضلاني كـه از يـك. دهـد اكسون حركتي چندين فيبر عضله را عصب مي 

. نامند مي(motor unit)گيرند را اصطلاحاً واحد حركتي اكسون عصب مي
تورهاي مخـصوص در عضله به رسـپ-استيل كولين آزاد شده در محل شكاف پيوندگاه عصب

و نهايتـاً انقبـاض عـضلاني  و باعـث ايجـاد پتانـسيل عمـل روي غشاء فيبر عضلاني متصل شده
در شكاف سيناپتيك آنزيم كولين استراز به سرعت سبب شكسته شدن استيل كـولين. گردد مي

و نهايتاً شدت انقبـاض عـضلا. شودو از اثر افتادن اين نوروترانسميتر مي  ني شدت تحريك عضله
سـيناپتيك بـر هاي مخـصوص پـست بستگي مستقيم به ميزان استيل كولين باندشده به گيرنده 

محل اتصال عصب به عضله معمـولاً تـا بيـستمين هفتـه جنينـي شـكل. روي غشاء عضله دارد 
و از آن به بعد تا زمان تولـد غـشاء عـضلاني بعـد كاملي مي  Post Synaptic)از پيونـدگاه يابد
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Membrane) مي تكوي عضله را به شـرح-شايد بتوان انواع اختلالات پيوندگاه عصب. كندن پيدا
 ذيل خلاصه نمود؛
و انواع آن(Myasthenia Gravis)مياستني گراو
و اختلالات مشابه آن(Eaton Lambert)لامبرت-سندرم ايتون

 (Congenital Myasthenic Syndromes)سندرمهاي مياستنيك مادرزادي
و انواع مختلف آن(Botulism)بوتوليسم

و مواد شيميايي  سندرمهاي مياستنيك ناشي از دارو، توكسين
و خلاصه ا اي درمورد هـر در مقاله خود به مرور سندرومهاي فوق پرداخته  آنهـا ارائـهزيـك

.خواهدگرديد
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 ميوپاتي هاي التهابي

ع:دكتر فرهاد محولاتي شمس آبادي لـوم پزشـكي فوق تخصص اعـصاب اطفـال، دانـشگاه

 شهيد بهشتي

مي ميوپاتي باشند كه مشخصه پاتولوژيك تمام آنها بـه هاي التهابي گروه هتروژني از بيماريها
و در نتيجـه ضـعف  صورت التهاب عضلات اسكلتي بوده كه منجر به صدمات فيبرهاي عـضلاني

مي. گردد باليني مي .و عفونيايديوپاتيك: شوند اين بيماريها به دو گروه عمده تقسيم
مي عليرغم اينكه بعضي انواع ديستروفي باشند، معهذا چـون هاي عضلاني هم با التهاب همراه

هـاي ميوپـاتي. گيرنـد هاي التهـابي قـرار نمـي بندي ميوپاتي آنها اساس ژنتيكي دارند در تقسيم 
بيماريهـا باشند اگـر چـه در بـسياري از ايـن التهابي ايديوپاتيك معمولاً بيماريهاي اتوايمون مي 

هـاي اكتـسابي در كودكـان هاي التهابي شايعترين ميوپاتي ميوپاتي. استعداد ژنتيكي وجود دارد 
مي. باشند مي سه فـرم اصـلي ميوپـاتي. باشند ميوزيتهاي عفوني شايعترين بيماريها در تمام دنيا

و ميوزيت اجـسام انكل: التهابي ايديوپاتيك وجود دارد  وزيـوني كـه درماتوميوزيت، پولي ميوزيت
پلـي ميوزيـت در كودكـان نـسبتاً ناشـايع. باشـد درماتوميوزيت شايعترين فرم در كـودكي مـي 

مي. باشد مي و لذا در اين مبحـث در مـورد ميوزيت اجسام انكتوزيوني فقط در بالغين ديده شود
.آنها ذكري نخواهد آمد

و بـه نـدرت بـه صـورت ميوپاتي التهابي اتوايمون معمولاً به صورت تحت حاد يا مزمن بود ه
و ميوزيـت اجـسام انكلوزيـوني، دو فـرم. كنند حاد تظاهر مي به جز درماتوميوزيت، پلي ميوزيت

و كامـل شـرح  و ميوفاشئيت هم وجود دارد كه بـه خـوبي بيماري ديگر شامل ميوپاتي نكروزان
م. اند داده نشده  و در جـنس و بزرگـسالان وجـود دارد ث شـايعترنـؤدرماتوميوزيت در كودكـان

و در كودكـان نـادر اسـت پلي ميوزيت پس از دهه دوم عمر ديده مـي. باشد مي ميوزيـت. شـود
مي50اجسام انكلوزيوني غالباً در بالاي  و شايعترين ميوپاتي در ايـن محـدوده سالگي ديده شود

.باشد سني مي
ژن،DRB1 به خـصوص (HLA) لكوسيتي انسان هايژن آنتيهاي بر اساس ژن تيكـي اسـاس

.براي اين بيماريها در نظر گرفته شده است
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مييهاي عفوني شامل گروهي از ميوپات ميوپاتي باشند كه بـه علـت يـك عامـل هاي التهابي
و عموماً پـيش آگهـي عفوني مشخص شامل ويروسي، باكتريايي، قارچي يا انگلي ايجاد مي  شوند

و بهداشـتي دارنـد اكثراً بستگي زيادي به عادات غذايي، شرا. خوبي دارند  . يط فرهنگي، اقتصادي
در. شـوند هاي ويروسي سـبب ميوپـاتي التهـابي گـذرا مـي بسياري انواع عفونت ميوزيـت حـاد

ايـن. شـود بيماراني با شواهد سـرولوژيك يـا ويرولوژيـك از عفونـت ويروسـي اخيـر ديـده مـي 
مي سندرم و همراه هاي باليني معمولاً خفيف . رابـدوميوليز باشـند باشند ولي ممكن است شديد

هـا تـرين ويـروس ها ممكن است سبب ميوزيت شـوند ولـي شـناخته شـده انواع مختلف ويروس
و كوكساكي مي  هاي ايمونولوژيـك هـم ممكـن باشند كه ميوتروپيك بوده ولي مكانيسم انفلوانزا

ويـروس ها مثل ميوپاتي در ارتباط با رترو ويروس. است نقشي در ميوزيت ويروسي داشته باشند 
 به خوبي شناخته I(HTLV-1) انساني تيپTو ويروس لنفوتروپيك (HIV)نقص ايمني انسان 

.شده است
و كنترل شديد دهنده: پيشگيري هاي خوني، استفاده وسيع از داروهاي ضد رترو ويروسـي

هـاي ويروسـي حـاد بـه ساير عفونـت. واكسيناسيون سبب كاهش تعداد موارد عفوني شده است 
مي صورت تك  و به خصوص آربوويروس. شوند گير يا اپيدمي ديده تـوان بـا ها را مـي فرم اپيدمي

و ميكروبـي. كنترل تكثير حشره ناقل پيشگيري نمود  عضلات اسكلتي نسبت به تهاجم قـارجي
. باشـد حتي در موارد باكتريمي شديد، ايجاد آبسه در عضلات ناشايع مـي. باشند نسبتاً مقاوم مي 
و قارچي طي چند دهه اخير به علت افزايش بيماران بـا نقـص افزايش شيوع مي وزيت باكتريايي

. باشـندو ميوزيت كلستريديومي شايعترين مثال مـي Pyomyositisپيوميوزيت. باشد ايمني مي 
و سـبب التهـاب كـاملاً تغيير در عضلات اسكلتي به علت انگل هـا ممكـن اسـت موضـعي بـوده

س  و و يا منتشر بوده داخل بافت عضلاني، هر انگلـي سـبب. بب پلي ميوزيت گردد موضعي شده
مي بروز يك علامت مشخص مي  پروتـوزوآ معمـولاً. دهـد گردد كه اجازه تشخيص دقيق انگل را

و نماتودها داخل يا بين فيبرها ديده مي  شوند كـه داخل فيبرها قرار دارند در حالي كه سستدها
و كلسيفيكاسيو  درگيري عضله نشان دهنده يك عفونت. شوندن مي منجر به ايجاد توده موضعي

و يا تمايل خاص انگل به عضلات  جهـت تـشخيص. باشـدمي) مثل تريشينوز(سيستميك انگلي
.شود زودرس، بيوپسي عضله توصيه مي
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MRIاز صدمات شبكه بازويي 

و اعصاب، بيمارستان آرياي رشت: دكتر مهريار مشعوف  جراح مغز

ب مي ازويي،بررسي صدمات شبكه ،اولين اقـدام در ايـن مـورد. باشد يكي از مشكلات پزشكي
در تعيين صدمات عصب نقش مهمـي ايفـا)EMG( الكتروميوگرافي. معاينه باليني مصدوم است

در حال حاضر با بهبـود تكنيكهـاي. ولي از نظر لوكاليزاسيون ضايعه بسيار دقيق نيست. كند مي
MRI يص صدمات شبكه بازويي بيش از پـيش مـورد توجـه قـرار استفاده از اين وسيله در تشخ

و حـساسيت تـشخيص نقـش MRI با EMGادغام نتايج. گرفته است   در افزايش ميـزان دقـت
 بـراي EMGدر بعضي مطالعـات نـشان داده شـده كـه ميـزان حـساسيت. كند بسزايي ايفا مي

هـم مكمـل اسـت، كـه ايـن دو بـاMRI 60%و بـراي%72تشخيص صـدمات شـبكه بـازويي
و تقـسيمات بخـوبي ها، تنه اجزاي آناتوميك مثل ريشه MRIدر. يكديگرند هاي عصبي، طنابها،

 MRIبـا روشـهاي جديـد انجـام. شود تصاوير از جهات مختلف تهيه مي ضمناً. مشخص هستند 
 ,fat-saturated T2-weighted spin-echo, short-tau inversion recovery (STIR): مثـل

and gadolinium-enhanced T1-weighted spin-echo صـدمات كوچـك بخـوبي مـشخص 
و ساژيتال تهيه شوند، كه هر يك مـي. شوند مي تواننـد بـصورت تصاوير بايد در دو جهت كرونال

و يا مايل باشند  تصاويركرونال وافقي به تصاوير مايل ارجحيـت دارنـد؛. كرونال يا ساژيتال وافقي
.وان از هر دو نوع استفاده نمودت ولي در مورد ساژيتال مي
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Evaluation of the brachial plexus is a clinical challenge. Physical 
examination has traditionally been a mainstay in evaluating and 
localizing pathology involving the brachial plexus. Electrophysiologic 
studies can be used to detect abnormalities in nerve conduction, 
but they are poor for localizing a lesion. MRI has become 
increasingly important in the evaluation of brachial plexus 
pathology, as the technology and resolution has improved. 
Correlation of imaging results with electrophysiologic findings 
increases overall specificity and sensitivity. According to some 
studies, electromyelography (EMG) and MRI examinations are 
complementary. Their study demonstrated that the sensitivity of 
EMG and MRI were 72% and 60%, respectively. With the advent of 
MRI, nerves that compose the brachial plexus can now be directly 
evaluated. Intrinsic and extrinsic pathology can be evaluated. Exact 
anatomic components of the brachial plexus, such as the roots, 
trunks, divisions, and cords, can be identified. MRI has the 
additional benefit of multiplanar imaging and increased soft tissue 
contrast. The tissue resolution of MRI is constantly improving with 
new pulse sequences and coil designs. MRI sequences such as fat-
saturated T2-weighted spin-echo, short-tau inversion recovery 
(STIR), and gadolinium-enhanced T1-weighted spin-echo sequences 
help in depicting subtle changes in the signal intensity of the nerves 
or enhancement and aid in refining the differential diagnosis. In 
addition, maximum intensity projections can make localization and 
visualization of the pathology most understandable for referring 
clinicians and surgeons. Images should be obtained in 2 planes. 
Direct coronal plane imaging is preferred over oblique coronal 
imaging because the brachial plexus has a shallow obliquity relative 
to the true coronal plane and because it can be imaged on 1 or 2 
coronal sections. Cross-sectional imaging of the nerve components 
of the plexus may be performed by using either the true sagittal or 
the oblique sagittal plane on the side of interest. True sagittal 
imaging allows for comparison with the standard cross-sectional 
anatomy, which some find helpful in the recognition of appropriate 
anatomic landmarks. However, oblique sagittal imaging represents 
the true cross-section of the plexus more accurately than true 
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sagittal imaging and thus allows for increased sensitivity to 
pathology, including changes in caliber, alteration in signal 
intensity, or presence of a fascicular pattern to the nerve 
components. 
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 نقش بيوپسي استريوتاكتيك در تشخيص تومورهاي مغزي كودكان

 بخش استريوتاكسي، بيمارستان شهداي تجريش تهران: دكتر علي مشكيني
 بخش استريوتاكسي، بيمارستان شهداي تجريش تهران: دكتر عليرضا زالي

 بخش استريوتاكسي، بيمارستان شهداي تجريش تهران: دكتر سهراب شهزادي

 بخش استريوتاكسي، بيمارستان شهداي تجريش تهران: پارسادكتر خسرو

و هدف ن تومورهاي مغزي در كودكان دومين گروه بـدخيمي در تمـام بـدن در ايـ:سابقه
و شايعت ميردوره بوده %22تومورهاي سيستم عصبي در حـدود. باشند ين تومور سوليد كودكان

مي سال در كودكان14هاي محدود سني زير كل بدخيمي و ايـن در حـالي اسـت را شامل شود
مي10كه تومورهاي سيستم عصبي فقط  نـسبت شـيوع، گردد درصد تومورهاي بالغين را شامل

و از چهـار كـودك  و مير تومورهاي مغزي در كودكان نسبت به بزرگسالان شايعتر بـوده و مرگ
گرفتـاري. ده اسـت بيمار كه بعلت بدخيمي فوت كرده يك مورد از آنها بعلت تومـور مغـزي بـو

 اسـت لـذا بيـشتر ميدلاين مغزي در كودكـان نـسبت بـه بزرگـسالانوتر هاي عمقي ساختمان
هـاي تر اسـت لـذا اسـتفاده از روش جراحي به اين ضايعات كمتر قابل دسترس مشكل دستيابي

و درمـاني  كمتر تهاجمي استريوتاكسي براي رسيدن به تشخيص بـافتي جهـت اتخـاذ مداليتـه
و ازمقتضي و متنوع درماني اهميت دارده روش صحيح . اي مختلف

و روش بررسـي  بيمـار در بيمارسـتان 2081، 1386 لغايـت اسـفند 1368 از سـال:مواد
 165شهداي تجريش تحت عمل بيوپسي استريوتاكتيك ضايعات مغزي قـرار گرفتـه اسـت كـه

سـپكتيو بـا مطالعـه رترو، ايـن تحقيـق بـصورت توصـيفي. بيمار در دهه اول سـني بـوده اسـت
، گرفتـار، نيمكـره، حنـسي، هاي بيمارستاني بيماران فوق بـا ارزيـابي خـصوصيات سـني پرونده
و عوارض عمل انجام گرفت، هاي آناتوميكي محل . نوع پاتولوژي

م64%)2/61( بيمار مذكر 101:ها يافته در. بـوده اسـت%)8/38(نـثؤ بيمـار 55ضـايعه
و در در38 بيمار در نيمكره راست و  بيمـار بطـور دو طرفـه وجـود27 بيمار در نيمكـره چـپ

لـوب،)5(لوب پارتيـال،)2( لوب فرونتال،ناتوميكي گرفتاري مغزآبر حسب محل. داشته است
) پونزومـدولا(سـاقه مغـز،)1(مزانـسفال،)32(ديانـسفال،)1(، لوب اكسي پيتال)5(تمپورال 
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بر حسب نوع پـاتولوژي. بوده است)3(سوپر اسلار،)1(بطن سوم،)0( كورپوس كالوزوم،)67(
آستريوسـيتوما،%)2/19(Iآستريوسيتوما گريـد،%)II)2/45بترتيب شيوع آستروسيتوما گريد 

آبـسه،%)8/5(آستروسـيتوم پيلوسـيتيك،%)8/5(بلاستوما مولتي فرموگلي،%)III)3/16گريد 
. بطور نـادر بـوده اسـت ) AVM، پينوسيتوم، يوفارنژيومكران، متاستاز(هاو ساير پاتولوژي%)8/3(

از%5كمتر از ) Unremarkable، گليوزيس، نسج مغز نرمال(نتايج منفي كاذب مورتاليته كمتر
گذراي علائم فلج اعصاب كرانيال تحتاني مربـوط بـه تومورهـايو موربيديته بصورت افزايش3%

. بوده است%7ساقه مغز كمتر از 
و نتيج  جهـت رسـيدن بـه safe بيوپـسي اسـتريوتاكتيك يـك روش نـسبتاً:گيريهبحث

و مقتـضي اسـت كـه بايـستي در مراكـز بـزرگ راه درمـاني تشخيص بافتي براي اتخاذ  صـحيح
و امكانات لازم براي انجام اين روش جراحي فراهم گردد . جراحي اعصاب كشور تجهيزات

.استريوتاكتيك،بيوپسي، كودكان، تومورهاي مغزي:كلمات كليدي
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 بررسي تشخيص ژنتيكي بيماران مبتلا به

Spinal Muscular Atrophies(SMAs)با روش PCR  وRFLP 

 دراستان خوزستان

 دانـشيارگروه اطفـال دانـشگاه علـوم پزشـكي نورولوژيست كودكـان،:منؤم اكبر دكتر علي

 اهواز جندي شاپور

ن بهزيستي اهواز كارشناس ارشد ژنتيك سازما: غلامرضا محمديان

Spinal Muscular Atrophies (SMAs)شـايع دوره هـاي نـسبتاً شامل گروهي از بيماري 
و شيرخوارگي يا بـصورت اوايـل كـودكي بـوده كـه توسـط يـك ژن اتوزومـال مغلـوب منتقـل
denervation و 10000-25000در1شـيوع كلـي بيمـاري. نمايندمي بروزو آتروفي منتشر

ديـستروفيازو شايعترين بيماري عـصبي عـضلاني ارثـي بعـد50-80در1 آن carrierميزان
، Infantile acute (SMA I or Werdnig-Hoffmann disease)سـه نـوع. باشـد دوشـن مـي 

Intermediate (SMA II)وJuvenile (SMA III or Kugelberg-Welander disease) 
شـود سالگي شروع مـي30علائمش بعداز كه SMA IVيك نوع بالغين يعني. اند مشخص شده

. توصيف شده استType D بعنوان severe fetalفرم. نيز بيان شده است
. شوند را شامل ميSMAsمواردIII 25%و نوعII  50%نوع% I25نوع

و تـشديد NAIPوSMN ژنهاي 5q13 كيلو بازي كروموزوم 850تاكنون در منطقه  در ايجاد
م  وسانترومريك، SMN1، دو كپي از ژن بصورت تلومريك. اند ثر تشخيص داده شدهؤاين بيماري

SMA2بطور طبيعي وجود دارند .
از33اين مطالعه تعداد در ژن. ايـم خانواده را در خوزستان مورد مطالعه قـرار داده25 مورد
SMN را كه در بيماري SMA و اغلب موارد بيماران در اگزو ژن تعيين 8و7نهـاي كننده هست

و PCR (Polymerase Chain Reaction)شـوند از طريـق دو روش ژن دچـار حـذف مـي
RFLP(Restriction Fragment Length Polymorphism)  تعـداد داديـم مورد بررسي قـرار

از12 خانواده خوزستاني مورد مطالعه،25 مورد از 33 %3/92 يعنـيI مـورد نـوع13 نمونـه
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از8،10و7حذف اگزون 7 مـورد حـذف اگـزون9و7 حذف اگـزون II مورد نوع12 نمونه
از8،7و . را داشتند8و7 حذف اگزون III مورد نوع8 مورد

 مـورد28فاقـد حـذف،%)35/12( مـورد4 تعـداد SMA بيمـار33بطور كلـي از مجمـوع
حـذف%)71/87( مورد8،29حذف اگزون%)87/84( مورد8،28و7حذف اگزون%)87/84(

8حـذف اگـزون،%93/84 بميـزان8و7ميانگين كلي حذف اگـزون. را نشان دادند7اگزون 
ژن71/87 بميزان7و حذف اگزون%93/84بميزان  بـا ميـانگين كلـي SMN درصد حذف در

در فراواني حذف.را نشان دادند32/86% لـذاو يكسان بـود نث نسبتاًؤمو جنس مذكردوهر ها
نتايج حاصله از اين تحقيق با نتايج گزارش شـده. منتفي است وابسته به جنس نيز ظاهراً توارث

هدف اصلي كه در آينده مورد نظر هست بـا تـشخيص نـاقلين.نقاط دنيا همخواني دارد از ساير 
از ژن بيماري مي .داشتن فرزند مبتلا جلوگيري نمود توان
.SMN ،PCR ،RFLP، ژنSpinal Muscular Atrophy: كليديكلمات
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و بازتواني، روش هاي تشخيصي، ديستروفي عضلاني بكر  درمان

فوق تخصص اعصاب كودكـان، عـضو هيئـت علمـي دانـشگاه علـوم: دكتر عليرضا مويدي

 پزشكي بندرعباس 

. باشد با شروع ديررس ميXديستروفي عضلاني بكر بيماري وابسته به
بيآعلائم باليني در. تـر اسـت ماري دوشن داشته ولي از ان خوش خيمن شباهت نزديكي به

ميآافتراق اول آنكـه شـروع علائـم در بيمـاري بكـر. توان از دو خصوصيت زير استفاده نمودن
و دوم  ميآديرتر است و پيشرفت علائم كندتر . باشد نكه شدت
ت، از نظر تشخيص و در معاينه باليني ضعف عضلاني پروأاخذ تاريخچه كـسيمال خير تكاملي

. وجود دارد
. باشد اقدامات درماني متمركز بر كنترل عالئم بيماري مي
گفتـار، تغذيـه، فعاليت روزمـره زنـدگي، در اقدامات بازتواني بايستي به حفظ قدرت عضلات

و برنامه . هاي تفريحي توجه نمود درماني
و پنوموكوك تزريق شود . بايستي واكسن سالانه آنفولانزا

و اصلاح اختلالات ژن در عضلات هدف معطوف شده Gene therapy زيادي به امروزه توجه
. است

و وابستگان احتمال تشخيص قلب از تولـد را يـادآور از نظر مسائل قانوني بايستي به والدين
اح. شد در برخي موارد. تمال هيپرترمي بدخيم را متذكر شد در هنگام اقدامات بيهوشي بايستي

در ايـن مـوارد احتمـال خطـاي. توانـد اولـين تظـاهر بيمـاري باشـد ته مـي كارديوميوپاتي ديلا 
و پزشـك بايـستي متوجـه ايـن معنـي باشـد  هـاي غيـر ضـد التهـاب. تشخيصي وجود داشـته

و در مورد مصرف اين داروها بايستي پزشك دقت استروئيدي مي  تواند عملكرد قلبي را بدتر كند
. نظر داشته باشد
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 حسي حركتي نوروپاتي هاي ارثي

و اعـصاب كودكـان، دانـشيار دانـشگاه علـوم: دكترابولفضل نصيريان  فـوق تخـصص مغـز

 پزشكي تهران

و علائم آنهـا شـامل اخـتلال و پيشرونده هستند گروهي از بيماريهاي دژنراتيو ارثي اعصاب محيطي
و اتونوم است .حركتي، حسي

د. انتقال اتوزوم غالب دارد: شاركوت ماري توث و اوايل بلـوغ بـدون علامـت هـستند در . وره كودكي
مي ابتدا علائم گرفتاري و زمين خـوردن هاي عصب پرونئال ظاهر شود ،كه به صورت تنبلي در راه رفتن

و  و اختلال در دور سر فكسيون مـچ پـا و پاهاي شبيه لك لك و ضعيف بودن عضلات قدامي ساق مكرر
.كند افتادگي كف پاها خودنمايي مي

pes cavus ،و انگـشتان بـروز آتروفي عضلات ساعد، دستها، در موارد پيشرفته تغييـر شـكل مـچ
دار بـزرگ حامـل هاي ميلين گرفتاري حسي بيشتر در رشته. گرفتار نيستند كند عضلات تنه معمولاً مي

و حس لرزش بروز مي  ر گرفتاري اتونوم به صورت اختلال در كنترل وازو موتو. كند اطلاعات حس عمقي
و سرد بودن پاهـا مـي به صورت پوسته و رنگ پريدگي پوست پاها بيوپـسي عـصب سـورال. باشـد ريزي

)Interstitial trophic neropathyنماي(.ارزش تشخيص دارد
HMSN اشكال در راه رفتن از دهه پنجم زنـدگي شـروع. باليني شبيه نوع يك است از نظر:2 نوع

.شود مي
انتقال اتـوزوم.عصبي بيشتر كاهش يافته، دميليناسيون كمتر وجود دارد سرعت جريان: در اين نوع

.غالب دارد
HMSN و بـه صـورت قوسـي شـدن پاهـا، كيفـوزودعلائم بيماري شدي:3نوع تر از نوع يك است

ها است كه در اوايل شيرخوارگي هاي ديستال اندام اسكوليوز همراه ضعف عضلات به خصوص در قسمت 
بر شروع مي ميشود، مي وز و يا مغلوب .باشد كند ارث اتوزوم غالب
و آتاكسي1علائم شبيه نوع : Rousy and levyسندرم وجود دارد)اي مخچه( است، لرزش اندامها

.اما كارديو مگالي ندارد
Tomaculous Neuropathy : با حملات مكرر فلج عصبي كه اغلب بـا وارد شـدن فـشار خفيـف

.شود روي عصب ظاهر مي
Plexus Neuropathy :و شانه و با حملات درد گردن ها كـه چنـد سـاعت در روز طـول كـشيده

و معمـول نرمـال NCU.گيرند همراه با ضعف عضلاني است كه از اين شبكه عصب مي  در حالـت حملـه
و  . علائم دنرواسيون داردEMGاست
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 هاي عضلاني درگيري قلب در بيماري

 استاد دانشگاه علوم پزشكي اصفهان، قلب كودكانفوق تخصص:يار دكتر عبدالرسول نيك
ريا هادي نيك, يار دكتر زهرا نيك

 درگيـري قلـب ممكـن. شـود قلب نيز بدرجاتي درگير مـي،هاي عضلاني در بيماري:مقدمه
ع.و گاه مرگ ناگهاني گردد به كاهش طول عمر بيماران است منجر  رغم معاينه طبيعـيليحتي

در مـواردي ممكـن اسـت تظـاهر. باشـد يوميوپاتي شديدي وجود داشته ممكن است كارد،قلب
و در مواردي ناتواني حاصـل از بيمـاري عـضلاني  قلبي منجر به تشخيص بيماري عضلاني گردد

و درمـان آن يـك قـسمت. ممكن است به مخفي ماندن بيماري قلبي منجر گردد  توجه به قلب
و افـزايش طـول عمـر بيمـاران باعـث بهبـ،مهم برخورد با اين بيماران بوده  ود كيفيـت زنـدگي

و بيماري قلبي وجـود نـدارد چون رابطه.گردد مي  لازم اسـت،اي بين شدت ديستروفي عضلاني
.همه بيماران از نظر قلبي مورد بررسي قرار گيرند
 باشـد عضلاني ممكـن اسـت وجـود داشـته هاي درگيري قلب در هر يك از انواع ديستروفي

ا و يا حتي معاينه فيزيكي نيز غيرعادي نباشد گرچه ممكن درگيـري. ست بيمار شكايتي نداشته
مي،) اتساعي معمولاً(قلب بصورت كارديوميوپاتي  و يا هر دو باشد كه بسته بـه اختلالات هدايتي

و وضعيت اختلال ژني شدت اختلال آن متفاوت است .نوع ديستروفي
ق،در ديــستروفي ميوتونيــك عــضلاني . لبــي در شــيرخوران بــسيار شــديد اســت تظــاهرات

و مرگ ناگهاني ديـده مـي،كارديوميوپاتي در نـوع ديگـر ديـستروفي. شـود اختلالات ريتم قلب
.تر باشد تظاهر قلبي ممكن است خفيف،نمايد ميوتونيك كه ديرتر بروز مي
هـا بـا درگيـري قلـب اسـت كـه رين گروه ديـستروفيت دومين بزرگ،اختلال ژن ديستروفين

و ديستروفي عضلاني بكر فرم خفيف دي . تر بيماري اسـت ستروفي عضلاني دوشن شديدترين نوع
 كـار قلـب كمتـر،شـود در ديستروفي عضلاني دوشن چون تحرك فيزيكي بيماران محدود مـي

و نشانه. است و اغلب بـدون يـك رويـداد بـالقوه شايع نبودن علايم هاي قلبي بهمين علت است
 در بيماران مبتلا به ديستروفي عـضلاني،برعكس. كند ده تظاهر نمينمثل يك عفونت ريوي كش 
 بيشتري دارنـد كـه منجـر بـهي كار قلب،است حفظ گرديده ها تقريباً بكر كه فعاليت فيزيكي آن

مي بروز نشانه .گردد هاي كلينيكي نارسايي قلبي
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ــ ــراه اس ــي هم ــشخص قلب ــاهرات م ــا تظ ــه ب ــري ك ــضلاني،تاخــتلال ديگ ــستروفي ع  دي
Emery-Dreifuss است.

و شكايات قلبي كمي دارند كه اغلـب بخـاطر عـدم تحـرك بطور كلي بيماران معمولاً  علايم
آن. فيزيكي است . علايـم كمـي خواهنـد داشـت،هايي كه كارديوميوپاتي شـديدي دارنـد حتي

و بررسي قلبي در تمام بيماران ضرورت تام دارد  قفـسه در مـواردي بعلـت تغييـر شـكل. معاينه
حتي در صورتيكه. بررسي وضعيت قلب مشكل است،سينه بخصوص وقتي اسكوليوز وجود دارد

. هـاي قلبـي بعمـل آيـد بايد بررسي،) اينطور است كه معمولاً(معاينه فيزيكي قلب طبيعي باشد 
و هولترمونيتورينگ توصيه مي .گردد انجام الكتروكارديوگرام داپلراكوكارديوگرام

ت هاي عضلاني ديستروفي چون اغلب:امالكتروكارديوگر ،گذارنـد ثير مـيأ روي هدايت قلب
و مفيدي در رابطه با اخـتلالات ريـتم و تغييـرات، ريـت،الكتروكارديوگرام اطلاعات مهم  محـور

.گذارد ديگر در اختيار مي
 اكوكارديوگرام يك روش حساس براي مشخص نمودن درگيري اوليه:داپلراكوكارديوگرام

و داپلر نارسايي.ب است عضله قل مي هاي دريچه اكوكارديوگرام عملكرد قلب نمايـد اي را مشخص
و ميزان هيپرتانسيون پولمونر به ما مي .دهدو نيز اطلاعاتي در مورد وجود

و سـاعته منجـر بـه كـشف ديـس ريتمـي24 الكتروكـارديوگرافي:هولترمونيتورينگ هـا
ب مياختلالات هدايتي در بيماراني كه اغلب . گردد دون علامت هستند
و،چون بيمـاري قلبـي پيـشرونده اسـت. پيگيري باليني بيمار اهميت دارد  معاينـات مـنظم

.هاي مكرر ضرورت دارد بررسي
و بـا يافتـه و شدت درگيري است هـاي حاصـل از معاينـه درمان درگيري قلب بر اساس نوع

و داپلراكوكارديوگرام مـش الكتروكارديوگر،فيزيكي كيـد بيـشتر بـر درمـانأت. گـردد خص مـي ام
و حتي گاهي گذاشتن پـيس،علامتي است  و دفيبريلاتـور گرچه درمان پيشگيرانه با دارو ميكـر

مي ريتمي براي جلوگيري از وقوع ديس . گردد هاي كشنده نيز لازم
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 ابتلاء نوروپسيكيا تريك در لوپوس كودكان

و آلـرژي اطفـال، دانـشيار دانـشگاه علـوم متخـصص ايمونولـوژي: هاشم زاده احمد دكتر

 پزشكي مشهد

 يك بيماري رماتيسمال است كه بعلت ايجاد اتوآنتي باديهائي بـر SLEپوس در كودكان يا لو
در بـي، باعث ايجـاد ايميـون كمـپلكس، شود ايجاد مي ) self( هاي خودي عليه آنتي ژن نظمـي

و در نهايت صدمه در اورگانهاي مخ  ، گردد كه اين اورگانها شـامل پوسـت تلف مي سيستم ايمني
مي كليه، قلب، مفاصل و اعصاب پريفرال و از جمله سيستم عصبي مركزي .گردد ها

پـسيكوز حـاد، هيپرتانـسيون، نفريـت، آنمي شديد، FUOاين بيماري ممكن است بصورت
. تظاهر نمايد

تـورم(وع آرتريـت ممكن است كمبود حافظـه پيـدا كننـد وق ـSLEاغلب كودكان مبتلا به
مي) شرائين .ايجاد كند تواند درگيري بصورت همي پلژي يا آرتروترومبوز

مي، كره، تشنج .باشند اختلالات تعادلي از ساير علائم درگيري عصبي
مي براحتي امكانLP ،EEG، اسكنCTو MRIتشخيص ضايعات عصبي با باشـد كـه پذير

تن يافتـه دابل اسـترند در خـو DNAبالا بودن آنتي  ييـدأهـاي موجـود در سيـستم عـصبي را
.كند مي
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SLE is a rheumatic disease caused by autoantibodies directed 
again self antigens, immune complex formation and immune 
dysregulation, resulting in damage to any organ including, kidney, 
skin, joints, heart, nervous system and peripheral nerves. 

Many patients with SLE expirienece memory loss. Hemiparesis 
and convulsion usually occurs due to thrombotic or Embolic 
Events. 

Seizure disorders, chrea and ataxia are the other signs of CNS 
disorers. 

The diagnosis of CNS events is confirmed by obtaining MRI, EEG, 
Brain CT Scan and LP. Rising of Anti DNA dubble strand confirmed 
the origin of SLE.  
 


