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Hutchinson-Gilford Progeria Syndrome (HGPS), a rare genetic condition occurs one in every 8 million 
live births. HGPS is characterized by premature aging in various organs. The average survival rate of 
the affected patients is 13 years, and their most common causes of death are myocardial infarction 
and stroke. This disease occurs due to a gene mutation in the chromosomes of the patient. There is no 
definitive treatment for progeria, and most patients die at the age of 8 to 10 years. Scientists are inter-
ested in identifying this syndrome, as it may reveal the signs of a natural aging process at an early age. 
The studied patient was older than the global average with no cardiovascular disease and suffered from 
appendicitis.

A B S T R A C T

Keywords: 
Progeria, Premature 
aging

Received: 22 Apr 2018

Accepted: 04 Sep 2018

Available Online: 01 Apr 2019

Citation Yaghoubi S, Mohammadi S, Yekefallah L, Taromiha A, Bagheri A. A Case Report of Hutchinson-Gilford Progeria Syndrome. 
The Journal of Qazvin University of Medical Sciences. 2019; 23(1):84-91. https://doi.org/10.32598/JQUMS.23.1.84

 : https://doi.org/10.32598/JQUMS.23.1.84

Use your device to scan 
and read the article online

H
Extended Abstract

1. Introduction

utchinson-Gilford Progeria Syndrome 
(HGPS) was described in the medical 
literature for the first time in 1886. The 
patient with HGPS has the physical char-
acteristics and appearance of an older 

person [1]. In these patients, the aging process is 8-10 
times faster than that in healthy people. According to the 
Progeria Research Foundation, it is estimated that around 
200 children worldwide have HGPS, but the exact num-
ber of these patients is still unknown [2]. Currently, no 
effective treatment is known for this disease, and the pa-
tients are symptomatically treated with the administration 
of aspirin, pravastatin, and growth hormone [3]. Stroke 

and heart failure are the causes of death in 75% of the 
patients, and the average survival age is 13 years [4]. Due 
to the rarity of this syndrome in the world, providing a 
report of these patients can help to understand better the 
specific characteristics of the patients with HGPS.

2. Case Report

The patient was a 15-year-old boy who was referred to the 
Emergency Department of Shahid Rajaee Hospital in Qa-
zvin City, Iran, for the treatment of severe abdominal pain 
and nausea. He had a history of multiple hospitalizations 
due to impaired growth and frequent infections. He was the 
third child of the family, and his only brother and two sisters 
were healthy. His parents had no consanguineous marriage 
and no history of cardiovascular disease, underlying illness, 
and hospitalization.
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According to general examinations, he was skinny with 
short stature, senile look, prominent eyes, thin built body, 
prominent sharp and slim nose, small chin, bald head, 
coarse and wrinkled skin due to the loss of subcutaneous 
fat, short and thick nails, and subtle and delicate tone. Lab-
oratory findings revealed that he had leukocytosis, which 
was expected to be caused by appendicitis. Based on bio-
chemical tests, his levels of cholesterol, urea, and creatinine 
were normal, and the echocardiography showed the ejec-
tion fraction of 60%, moderate stenosis mitral valve, and 
moderate aortic valve insufficiency. The patient had normal 
ElectroCardiogram (ECG) result with no arrhythmias. Fi-
nally, after completing medical examinations, due to the 
diagnosis of appendicitis, the patient underwent surgery. 
Table 1 shows the other test results. Figures 1 (A & B) and 
2 show his X-ray images and ECG results.

3. Discussion

HGPS is transmitted as an autosomal dominant disorder. 
This disease is caused by a mutation in the exon 11 of the 
LMNA gene on the long arm of chromosome 1. This ge-
nomic instability leads to reduced cell proliferation, prema-
ture aging, and death [5]. Men are affected 1.5 times more 
than women [6]. Affected children are short-statured and 
underweight with an average height of 100 cm and an aver-
age weight of 12-15kg. These children grow normally at 
birth, but by the end of the first year, their normal growth 
and weight gradually slow down. At the end of the first de-
cade, the patient has the developmental characteristics of 
a 3-year-old child [7]. The patient’s IQ remains normal. 
Lipodystrophy leads to senile look and glyphic nose. The 
involvement of the lower limbs with valgus deformity and 
mid flexion causes a “Horse riding” stance [8]. 

Table 1. The patient’s biochemical test results 

Test Normal valueTestNormal value

125-210 mg/dLCholesterol:5914-18 g/dLHemoglobin:12.3

8-20 mg/dLUrea:942-52%Hematocrit:37.3

0.5-1.5 mg/dLCreatinine:0.65-10*10 μg/LWhite blood cells:13.1

<41 U/LAlanine transaminase:20150-450*10^3 μg/LPlatelet:289

<41 U/LAspartate transaminase:2030-45 %Neutrophil:90

64-306 U/LAlkaline phosphatase:39670-110 mg /dLBlood sugar level:94

135-145 mEq/LSodium:136100-200 mg / dLTriglyceride:133

3.5-5.5 mEq/LPotassium:4.1<100 U/LAmylase:24

Figure 1. X-ray images 

A B
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The syndrome should be differentially diagnosed from 
scleroderma, Cockayne syndrome, Rothmund-Thomson 
syndrome, Werner syndrome, acrogeria, and ectodermal 
dysplasia. In our patient, Cockayne syndrome was rejected 
due to lack of photosensitivity, facial erythema, and ocular 
defects, and his natural IQ. Rothmund-Thomson syndrome 
was ruled out because of the absence of erythema, poikilo-
derma, and cataract.

The age of onset of symptoms ruled out Werner syn-
drome. Acrogeria also appears at birth, and lack of coni-
cal teeth and hypotrichosis rejected ectodermal dyspla-
sia [8]. Moreover, due to precocious aging, high serum 
levels of lipoprotein, cholesterol, and lipids are seen in 
these patients [7]. The biochemical test results of the 
blood samples and triglyceride and cholesterol levels in-
dicate the difference between the patient in the present 
study and those of other case reports. The ECG results 
showed a normal ejection fraction rate, which is different 
from those of similar patients at this age. For example, 
in the study of Akrami and Yousefzadeh the patient suf-
fered from severe valvular insufficiency, moderate pul-
monary hypertension, and asthma [5].

Another result is related to the normal levels of urea and 
creatinine, whereas these values are expected to increase in 
these patients. The patient in our study underwent an op-
eration due to the diagnosis of acute appendicitis, whereas 
acute appendicitis is primarily a disease of young adults. 
Only 5% to 10% of cases occur in older adults, and it is 
associated with increased mortality in them due to delay in 
atypical presentations, which leads to increased perforation 
and intra-abdominal infection [9]. Compared with younger 
adults, elderly patients have many underlying illnesses that 
lead to their high mortality [10]. In our patient, no atypical 
presentation and perforation was observed. No study was 

found on a patient with HGPS that had appendicitis and un-
derwent an appendectomy.
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گزارش یک مورد سندرم هوچینسون گیلفورد پروجریا

هوچینسون گیلفورد پروجریا یک سندرم ژنتیکی نادر است که شیوع آن یک نفر در هر 8 میلیون تولد زنده است. این سندرم با پیری 
زودرس در ارگان های مختلف مشخص می شود. متوسط بقای این بیماران 13 سال و شایع ترین علت مرگ انفارکتوس میوکارد و سکته 
مغزی است. این بیماري به علت جهش ژنی در کروموزوم هاي بیمار به وقوع می پیوندد. درمان قطعی برای پروجریا وجود ندارد و اکثر 
بیماران، حدود 8 تا 10 سالگی فوت می کنند. دانشمندان، به شناسایی این سندرم علاقه مند هستند، چراکه ممکن است این سندرم به 
عنوان یک نوع پیری زودرس، نشانه هایی را پیرامون روند طبیعی پیری فاش کند. بیمار معرفی شده سن بیشتر از میانگین جهانی داشت 

و فاقد بیماری قلبی عروقی بود و دچار آپاندیسیت شده بود.
کلیدواژه ها: 

پروجریا، پیری زودرس
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مقدمه

پیری فرایندی است که از زمان باروری آغاز و تا مرگ ادامه 
دارد و تحت تأثیر عوامل محیطی و ژنتیکی قرار دارد[1] . سندرم 
هوچینسون پروجریا1، اولین بار در سال 1886 در ادبیات پزشکی 
وارد شده است. بیمار مبتلا مشخصات فیزیکی و ظاهری یک فرد 
سال خورده را دارد ]2[. این بیماری یکی از عجیب ترین بیماری ها 
در جهان است و علی رغم اینکه فقط حدود 350 کودک در دنیا 
به این بیماری مبتلا هستند، همچنان بسیاری از دانشمندان و 
بیماری و درمان آن کنجکاو  بروز  داروسازان در خصوص علل 
هستند. در این بیماری اگزون 11 ژن LMNA دچار جهش خودبه 
خودی و باعث تولید نسخه غیرطبیعی پروتئین لامین می شود که 
ناپایداری هسته ای را ایجاد می کند و افزایش مرگ سلولی را در 
پی خواهد داشت، نتیجه اختلال در ژن LMNA منجر به بروز 
طیف وسیعی از بیماری ها از جمله دیستروفی عضلانی، نوروپاتی 
زودرس  پیری  اختلال  و  استروفی  لیپیدو  سندروم  محیطی، 
از آن بهره  اولین درمان هایی که برای این بیماری  از  می شود. 

1. Hutchinson-Gilford Progeria Syndrome

برده شد، 2FTT بود که نوعی داروی ضدسرطان است، همچنین 
غیراستروئیدی،  ضدالتهاب  داروهای  استاتین ها،  از  استفاده 
آنتی بیوتیک های ماکرولیدی بر مدل های حیوانی مؤثر بوده اند، 
جدید ترین درمان ها شامل RNAتراپی، ژن تراپی و استفاده از 
سلول های بنیادی در حال بررسی هستند ]3[. سکته مغزی و 
نارسایی قلبی عامل مرگ ومیر در 75 درصد موارد است. مشکلات 
قلبی عروقی در 5 سال اول زندگی وجود ندارد، اما به تدریج از 
سن 6 تا 8سالگی آغاز می شود و سن متوسط بقا در این بیماران 
13 سال است ]4[. با توجه به نادربودن این سندرم در جهان، 
ارائه گزارش از این بیماران می تواند به شناخت هرچه دقیق تر 

ویژگی های خاص مبتلایان به این سندرم کمک کند.

معرفی بیمار

بیمار آقای 15 ساله ای بود که در تاریخ سوم دی ماه سال 1396 
با درد شدید شکم و حالت تهوع به اورژانس مرکز آموزشی درمانی 
شهید رجایی قزوین مراجعه کرده بود. بیمار سابقه چندین بار 
بستری در بیمارستان به دلیل اختلال در رشد و بروز عفونت های 

2. Failure to Thrive
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مکرر را داشته است. بیمار یک برادر و دو خواهر سالم داشت و 
فرزند سوم خانواده بود. پدر و مادر نسبت فامیلی ندارند و سابقه 
بیماری قلبی ریوی و بیماری زمینه ای یا بستری در بیمارستان 
نداشتند و مورد مشابه بیماری در اقوام نیز نداشتند. بیمار دوران 
تحصیل را تا ششم ابتدایی که در روستای محل زندگی ایشان 
دایر بوده گذرانده بود و ضریب هوشی اش در حد نمره 100 بود. 
 (RLQ) بیمار با درد شدید شکمی در ربع تحتانی و راست شکم
و حالت تهوع و ریباند تندرنس3 به اورژانس مراجعه کرده بود. در 
معاینه آقایی با قد کوتاه، لاغر، ظاهر مسن و با اندام هایی ظریف و 
چشمان برجسته بود. در معاینه سر و صورت اگزوفتالموس، بینی 

برجسته و باریک و تیز، چانه کوچک و سر بدون مو داشت. 

3. Riband tenderness 

پوست بیمار خشک و شکننده و با کاهش چربی زیرپوستی بود 
و ناخن های بیمار کوتاه و ضخیم بودند و تنُ صدای بیمار حین 

صحبت حالت زیر داشت (تصویر شماره 1، الف و ب)

یافته های آزمایشگاهی بیمار لکوسیتوز را نشان می داد که با توجه 
به آپاندیسیت توجیه می شود و آزمایشات بیوشیمی کلسترول و اوره 
کراتینین عادی گزارش شده است و در اکو کاردیوگرافی میزان کسر 
تخلیه قلبی 60 درصد و تنگی متوسط دریچه میترال و نارسایی 
متوسط دریچه آئورت گزارش شده است. نوار قلب بیمار عادی و 
بدون آریتمی بود و درنهایت بعد از تکمیل معاینات جراح، بیمار با 
تشخیص آپاندیسیت تحت جراحی قرار گرفت. دیگر آزمایش ها در 

جدول شماره 1 و تصویر شماره 2 آمده است. 

تصویر 2. نوار قلب بیمار

تصویر 1. تصاویر رادیولوژی بیمار

بالف

سیامک یعقوبی و همکاران.گزارش یک مورد سندرم هوچینسون گیلفورد پروجریا
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 بحث

سندرم هوچینسون پروجریا یک بیماری ژنتیکی بسیار نادر 
است که به صورت اتوزومال غالب منتقل می شود. نشانه های این 
بیماری به دنبال اختلال در اگزون 11 ژن LMNA به روی بازوی 
بلند کرموزوم یک بروز می کند. درنهایت، این بی ثباتی ژنومی، به 
کاهش تکثیر سلولی و پیری زودرس و مرگ منجر می شود ]5[. 
اولین بار در سال1886 این بیماری را جاناتان هاچینگسون4 شرح 
داد. در این سندرم، میزان پیری تا هفت برابر سریع تر از میزان 
طبیعی است. متوسط بقای این بیماران 13 سال است و مردان 
به میزان 1/5 برابر بیشتر به آن مبتلا می شوند. مرگ عمدتاً به 
علت عفونت و نارسایی احتقانی قلبی وحوادث قلبی عروقی مانند 

انفارکتوس رخ می دهد ]6[. 

کودک مبتلا کوتاه قد و کم وزن با متوسط ارتفاع 100 سانتی متر 
و وزن متوسط 12 تا 15 کیلوگرم و یا حتی کمتر است. تغییرات 
دژنراتیو در اسکلت و عروق خونی به صورت پیش رونده رخ می دهد.

کودکان مبتلا هنگام تولد و تا پایان سال اول، به طور طبیعی رشد 
می کنند و به تدریج رشد طبیعی و افزایش وزن کاهش می یابد. 
در پایان دهه اول زندگی، بیمار ویژگی های رشدی کودک 3 ساله 

را خواهد داشت ]7[.

نوزادان با این مشکل هنگام تولد به طور کلی سالم هستند، 
اما در بعضی موارد تغییرات پوستی در تنه و اندام ها ممکن است 
رخ دهد. رشد مو در سراسر پوست سر و دیگر قسمت های بدن 
کاهش می یابد و پس از آن درگیری قلبی عروقی آغاز می شود.

که  لیپودیستروفی  می ماند.  باقی  بیمار طبیعی  ضریب هوشی 
غیرمعمول  رخساره های  به  است،  صورت  در  تغییرات  شامل 

4. Jonathan Hutchinson 

تیز5 منجر می شود.  و  بینی های کوچک  و  با ظاهر سالخورده، 
درگیرشدن اندام های تحتانی با ناهنجاری والگوس و خمیدگی 

میانی به حالت اسب سواری6 منجر می شود ]8[.

سندرم  کوکاین7،  سندرم  اسکلرودرمی،  از  باید  سندرم  این 
روتموند تامسون8، سندرم ورنر، آکروجریا و دیسپلازی اکتودرمال 
افتراق داده شود. در بیمار مطالعه شده، به علت نداشتن حساسیت 
به نور، اریتم صورت و نقایص چشم و ضریب هوشی طبیعی، 
سندرم کوکاین رد می شود. سندرم روتموند تامسون با نبود اریتم، 
پیکیلودرما و آب مروارید رد می شود. سن شروع علائم، سندرم 
ورنر را رد می کند. سندرم آکروجریا نیز هنگام تولد ظاهر می شود 
و همچنین نبود دندان های مخروطی و هیپوتیروکوزیس سندرم 

دیسپلازی اکتودرمال را رد می کند ]8[. 

در این سندرم، معمولاً به دلیل پیری زودرس افزایش سطح 
سرمی لیپوپروتئین با چگالی کم و کلسترول و لیپید ها دیده 
می شود ]7[. با توجه به اینکه سرعت پیرشدن در این بیماران 
سال   90 حدود  باید  مدنظر  بیمار  است،  معمول  برابر  هفت 
داشته باشد که انتظار می رود بیمار با مشکلات قلبی عروقی و 
هایپرلیپیدمی درگیر باشد، اما نتایج بررسی شیمیایی خون بیمار 
و مقادیر تری گلیسیرید و کلسترول بر تفاوت این بیمار با دیگر 
بیماران مشابه تأکید می کرد. همچنین در اکو کاردیوگرافی بیمار، 
کسر تخلیه قلبی عادی بود که با موارد بیماران مشابه در این سن 
متمایز است؛ برای مثال در بیمار مطالعه شده در مقاله اکرمی 
و همکارانش بیمار از نارسایی شدید دریچه ای و هایپرتانسیون 
متوسط پولمونر و تنگی نفس رنج می برد ]5[. نکته دیگر میزان 

5. Plucked Bird 
6. Horse Riding
7.Cockayne Syndrome
8. Rothmund-Thomson Syndrome

جدول 1. نتیجه آزمایش های بیمار 

مقادیر نرمالآزمونمقادیر نرمالآزمون

 210-125 دسی/میلی گرمکلسترول: 59 لیتر18-14 دسی لیتر/گرمهموگلوبین: 12/3

20-8 دسی / میلی گرماوره: 9 لیتر  52-42٪هماتوکریت: 37/3 

1/5-0/5 دسی/ میلی گرمکراتینین: 0/۶ لیتر 10*10-5 لیتر / میکروگرمگلبول سفید: 13/1

>41 لیتر/ واحدآلانین ترانس آمیناز: 320^10*450-150  لیتر / میکروگرمپلاکت: 289

>41 لیتر / واحدآسپارات ترانس آمیناز: 20 45-30٪نوتروفیل: 90

30۶-۶4 لیتر / واحدآلکالین فسفاتاز: 39۶ 110-70میلی گرم/دسی لیترقند خون: 94

145-135  میلی اکی سدیم : 13۶ لیتر/ والان  200-100میلی گرم/دسی لیترتریگلیسیرید : 133

 5/5-3/5میلی اکی پتاسیم: 4/1 لیتر/ والان>100 لیتر / واحدآمیلاز: 24
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اوره و کراتینین عادی است، در حالی که انتظار می رود در حدود 
90 سالگی این مقادیر افزایش داشته باشند. 

بیمار مد نظر ما با تشخیص التهاب حاد آپاندیس تحت جراحی 
قرار گرفت. این در حالی است که آپاندیسیت حاد در درجه اول 
بیماری جوانان است و تنها 5 تا 10 درصد موارد در افراد سالمند 
بروز می کند و با افزایش مرگ و میر در بیماران مسن همراه است 
و اغلب همراه با تأخیر در بروز علائم آتیپیک است که همراه 
با افزایش میزان پرفوراسیون و عفونت داخل شکمی است ]9[. 
در مقایسه با گروه سنی جوان تر، بیماران سالمند بیماری های 
زمینه ای فراوان تری دارند که به مرگ و میر زیاد منجر می شود 
]10[. در بیمار یاد شده اما علائم تیپیک بود و جراح عنوان کرد که 
بافت های بدن بیمار با سن شناسنامه ای وی مطابقت داشته است. 
در مطالعات انجام شده گزارشی از بیمار مبتلا به این سندرم که 
دچار آپاندیسیت و جراحی آپاندکتومی9 شده باشد مشاهده نشد.

ملاحظات اخلاقي

پیروي از اصول اخلاق پژوهش

در این مقاله همه اصول اخلاقی رعایت شده است، همچنین از 
بردن نام اسم افراد خودداری شد. به بیمار و خانواده ایشان درباره 
انجام مطالعه اطلاعات کافی و اطمینان از محرمانه بودن اطلاعات 

شخصی داده شد.

حامي مالي

این مطالعه حامی مالی ندارد.

مشارکت نویسندگان

جست وجوی مقالات: لیلی یکه فلاح، ساره محمدی؛ گردآوری 
داده ها: سیامک یعقوبی، لیلی یکه فلاح و ساره محمدی؛ نگارش 
مقاله: سیامک یعقوبی، دکتر یکه فلاح و ساره محمدی؛ ویرایش 

مقاله: ساره محمدی؛ تنظیم نتایج: ساره محمدی و آمنه باقری.

تعارض منافع

بنابر اظهار نویسندگان، این مقاله تعارض منافع ندارد.

تشکر و قدردانی

رجایی  شهید  بیمارستان   ICU بخش  محترم  کارکنان  از 
سپاسگزاریم.

9. Appendectomy 
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