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 معرفي بيمار مبتلا به ديس اتونومي فاميليال با تظاهر زخم قرنيه دو طرفه
  ؛***دكتر جليل اميديان ؛**دكتر محمدرضا انصاري ؛*دكتر فريبا شيخي شوشتري 

 ****فريد دانشگر دكتر 

 

 : چكيده

تاا   11.111در  1باووز آ   كا  ميانا     يك بيماري نادر مي باشد و از آنجاا ديس اتونومي فاميليال بيماري  سابقه و هدف :

مي باشد و هو چشم پنشكي درطول مدت طبابت خود ممكن است موفق ب  ديد  چنين بيماري نگاودد   زانار     01.111

 اين مورد صورت زوفت  است . 

رين  و زخام قونيا  دو طوفا  قونيا  كا  منجوبا         اي است ك  با قومني و اشك سال  يكبيماريك پسو بچ   معرفي بيمار :

باواي    توسل ) نازك شدزي قوني  ب  حدي ك  از لاي  هاي قوني  فقط لاي  دسم  باقي بماند ( در هو دو چشم شده بوددسما

 آورده شده بود.مداوا ب  درمانگاه چشم بيمارستا  امام خميني )ره ( كومانشاه 

دياس اتوناومي   ك ب  بيمااري  با توج  ب  معاينات چشمي و معاينات سيستميك و پاراكلينيك بعمل آمده   بيمار مشكو 

روي  دركشايد  ملتحما     يد شد. بيمار تحت عمل جواحاي أيمتخصصين اطفال  تشخيص تمشورت با شود ك  با  يفاميليال م

 زوديد. مطلوب موخص م قوار زوفت و با وضعيت نسبتاًيطوردا  خارجي پلك فوقاني و تحتاني ب هم دوختن قسمت  قوني  و ب

  لاي دربساياري از مطالعاات   و   باود  آورده شدهرفت  ) زخم قوني  دو طوف  (  با علايم چشمي پيش درمطالع  ما بيماربحث :

اي  ماها   9يمارا   با علايم غيوچشمي مواجع  كوده بودند و علايم چشمي نادر بوده است . البت  دريك مطالع  دختو بيشتو بب

 . بودبهبود يافت     دارويي سويعاًك  با درما بودهطوف   يكزخم قوني  خفيف  دچارزنار  شده ك  

در دوره هاي مختلف طفوليت علايم متفاوتي را ممكان اسات از خاود     ديس اتونومي فاميليال مبتلاست چو  بيمار  ب  

بنابواين متخصصين اطفال و چشم پنشكا  بايد بتوانناد   ؛زودد ها مطوح مي درتشخيص افتواقي تعدادي از بيماري .نشا  دهد

بيماار   باواي تاوي را   امات درماني و نگاهدارنده علايم بيماري را تا حد زيادي كنتاول نمايناد و زنادزي راحات    از طويق اقد

 وجود آورند .   ب

 .زخم قوني      اتونومي فاميليال ديس ها : كليد واژه

  

 .هاي چشم جراح و متخصص بيماري ،استاد يار دانشگاه علوم پزشكي كرمانشاه* 

 .جراح و متخصص بيماريهاي چشم ،ه علوم پزشكي كرمانشاهاستاد يار دانشگا**

 .جراح و متخصص بيماريهاي چشم ،استاد يار دانشگاه علوم پزشكي كرمانشاه***

 .جراح و متخصص بيماريهاي چشم ،استاد يار دانشگاه علوم پزشكي كرمانشاه****

 .8030-4503885 – 4502827بخش چشم تلفن  ،ني )ره(بيمارستان امام خمي ،خيابان صابوني ،كرمانشاهعهده دار مكاتبات :  *
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 مقدمه :
اختلال اتوزومال مغلوب  يك ديس اتونومي فاميليال

 گردد مي اروپايي مشاهده بيشتر دريهوديان باشد كه مي

 010111تا  810111در 8ميزان بروز آن بين  .(3-8)

% است. شيوع 8آن  carrier state باشد و احتمالاً يم

آن هاي فاميلي خيلي بيشتراست و ژن  اجآن در ازدو

(. از نظر 4است) q31-33در جايگاه  9روي كرومزوم

هاي عصبي  پاتولوژي اين بيماري با كاهش رشته

حرارت و مزه هستند  بدون ميلينه كه حامل حس درد،

طور كاركردهاي اتونوميك را بر عهده دارند،  و همين

 (.7گردد) مشخص مي

رگي با مكيدن ضعيف بيماري در دوران شيرخوا

گردد. چه بسا بيمار به  مي و اختلال بلع مشخص

پنوموني آسيپراسيون مبتلا گردد. تعريق بيش از 

اي مانند روي پوست  هاي لكه اندازه و قرمزي

بيشتر درهنگام غذاخوردن  حالات گردد.اين مي مشاهده

آيد.  وجود مي گردد، به يا هنگامي كه طفل تحريك مي

ندگي حملاتي از قبيل قطع تنفس و سال اول ز 7در 

سنكوب ممكن است اتفاق بيفتد. به مرور كه طفل 

گردد، عدم حساسيت به درد مشخص  ترمي بزرگ

افتد.  شود و صدمات تروماتيك اتفاق مي مي

آيند، باعث زخم شدن  هايي كه تازه در مي دندان

ها با تأخير صورت  شوند. راه افتادن اين بچه زبان مي

شوند.  در حين راه رفتن دچار آتاكسي ميگيرد و  مي

تاندوني دراين بيماران وجودندارد. هاي  رفلكس

اسكليوزيس يك عارضه جدي دراين بيماران بوده و 

اين بيماران دچار  %41 پيشرونده است. حدود

تواند همراه با  گردند كه مي هاي ژنراليزه مي تشنج

 عاملهيپوكسي، تب يا بدون هيچگونه مقدمه و 

عدكننده باشد. در اين بيماري كاهش سطح مست

ها  لپسي اين داريم كه مربوط به اپي را هوشياري

بخصوص در جنس گردد. بلوغ در اين بيماران  نمي

اين بيماران دماي  در .گيرد صورت مي خيرأبا تمؤنث 

 كنترل نيست .  بدن به دليل اختلال سيستم اتونوم قابل

بالا همراهند. ي ها تببا  هيپوترمي و گاهي با گاهي

بري ده و   ص ورت بري ده   هها ب   كردن آن نحوه صحبت

 ( . 6و8،7تودماغي است) يگاه

ديس اتونومي  علايم چشمي دربيماران مبتلا به        

حالت  باشد. اين يم شديداشك كاهش صورت هب فاميليال

ني ز   Anhidrotic ectodermal dysplasiaرا در بيم اري 

بيم اران در ابت دا ب دون    توان ديد . اگرچ ه اي ن    مي

ه  اي تيپي  ك  نش  انه ول  ي بع  داً ،علام  ت هس  تند

دنبال كاهش  هكنند. ب كراتوكنژكتيويت سيكارا پيدا مي

بيم اران دچ ار   “ ترشح اشك و خشكي چشم معمولا

 (. 5و0، 8شوند ) ي در هر دوچشم ميا هاي قرنيه زخم

اين بيم اران   ECGهاي آزمايشگاهي در  دربررسي

interval QT شود و ب ا ورز  و فعالي ت    لاني ميطو

يابد. اي ن حال ت انعكاس ي از نق ص      نيزكاهش نمي

 باشد. درتنظيم اتونوميك فعاليت قلب مي

Vanillic mandellic acid (VMA)  ادرار در اي   ن

  Homovanillic acidبيم   اران ك   اهش يافت   ه و  

(HVA)(. دراين بيماران تبديل 6يابد) ادرار افزايش مي

 Bو دوپ امين   اس ت پ ي نف رين مخت ل    دوپامين به ا

هيدروكسيلاز وجود ندارد يا ميزان آن خيلي كم شده 

 ( .7است )

اگ ر   ديس اتونومي فاميلي ال   در بيماران مبتلا به      

مي وزيس   ،% درچش م چكاني ده ش ود    7/0متاكولين 

ه در مردمك نرمال اين حالت اتفاق شود ك مشاهده مي
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نه قط ع الي ا    نمي افت د. البت ه اي ن علام ت نش ا     

باشد. در اين تست متاكولين دري ك   پاراسمپاتيك مي

عن وان كنت رل    هشود و چشم ديگر ب   چشم ريخته مي

دقيقه اندازه مردمك هردو  7شود و بعد از  استفاده مي

 (.6گردد) چشم با هم مقايسه مي

ت رين   ازنظر چشم پزشكي در اين بيم اران مه م  

مث ل     درمان جايگزيني اش ك و لوبريكان ت ه ايي   

صورت موض عي درچش م     هباشد كه ب ميتل سلولز مي

ش  ود. درح  ين حم  لات اس  تفراغي ،  اس  تفاده م  ي

ص ورت   هثر است. بخصوص بؤكلرپرومازين خيلي م

و  كن د  م ي شيا  آن، كلر پرومازين ايج اد تعري ق   

اي ن   آگه ي  يشپ آورد. معمولاً فشارخون را پايين مي

فولي ت  در ط و اكث ر بيم اران   ضعيف اس ت بيماران 

ه اي م زمن ري وي ي ا اسپيراس يون       دليل عفون ت  هب

 (. 6ميرند) مي

 

 معرفي بيمار :
م اه قب ل از    7/8اي است كه  ساله يكبيمارپسر بچه 

راجعه دچ ار قرم زي و ك دورت دره ر دو قرني ه       م

م ش  يشود ، ولي از دو روز قب ل ازمراجع ه علا   مي

تب در دوره نوزادي  بيمار شود.  در سابقه تشديد مي

ك ه   ش ود  صورت مشكوك همراه با زردي ذكر مي هب

بهبود يافته است . تنها فرزند خانواده است و پ در و  

)پسردايي رند. مادر ايشان نسبت قاميلي با يكديگر دا

 دخترعمه (از نظر ظاهري رشد بيمارخوب است . -

 بود:ذيل درمعاينه سيستميك نكات مثبت به قرار 

ص ورت   هارب  ر روي قاعده انگشتان س بابه بيم د

ش د   م ي  متقارن  درهردو دست زخم عميقي مشاهده

كه در لمس محل ضايعه ، بيمار عكس العملي دال بر 

داد و مادر بيمار اظهار  احساس درد ازخود نشان نمي

مكي دن انگش تان دو دس ت توس        راثربكرد كه  مي

بيمار ضايعه بوجود آمده است. سابقه افتادن دندانهاي 

يد را داش ت. در معاين ه   شيري و ع رق ري ز  ش د   

)بصورت عدم توجه ب ه   NOCSMچشمي ديد بيمار 

زد.  ندرت پلك م ي  نور( در هر دو چشم بود. بيمار به

كاهش ترشح اشك مش هود ب ود و در معاين ه ح س     

شدت كاهش يافته بود. كدورت منتشر قرني ه   قرنيه به

همراه با پيدايش دسماتوس ل در ه ردو چش م دي ده     

 ت تكميل  ي مش  ورت ب  ا  ش  د. ب  راي معاين  ا  م  ي

متخصصان اطفال انجام شد ك ه باتوج ه ب ه ك اهش     

هاي شيري ، تعريق ش ديد و   تادن دندانفحس درد ، ا

ه  اي  ه  اي تان  دوني و در بررس  ي ك  اهش رفلك  س

 QT Intervalپاراكلينيك ك ه ش امل ط ولاني ش دن     

ادرار  Vanillic mandellic acidو ك  اهش  ECG در 

 ده ش  د . ب  راي ب  ود ، تش  خيص اي  ن بيم  اري دا 

 ب  اهم  راه  flap Conjunctivalعم  ل جراح  ي بيم  ار

 Permanent lateral tarsorrhaphy    انجام ش د و پ س

ازعمل بيمار تحت درمان دارويي با اش ك مص نوعي   

روز پ س از بس تري ب ا وض عيت      81قرار گرفت و 

معاين ه   ب راي سفانه بيمار أمطلوب مرخص گرديد. مت

مطالع ات ژنتيك ي    رايب  مجدد مراجعه نكرد . بيمار 

 ولي والدين وي پيگيري نكردند .     ،معرفي شد

 

 بحث :  
باشد  نادر مي يك بيماري بسيارديس اتونومي فاميليال 

و هرچشم پزشكي درطول مدت طبابت خ ود ممك ن   
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است موفق به ديدن چنين بيماري نگ ردد . دركت ب   

چشم پزشكي و اطفال فق   ب ه ذك ر علاي م      مرجع

كلينيكي بيمار پرداخت ه ش ده و م وارد    باليني و پارا

(. دربس ياري از  3-5بيماري ذك ر نگردي ده اس ت )   

مطالعات بيمار با علايم غيرچش مي مراجع ه ك رده    

اي  قرني ه  است و موارد چشمي پيش رفته مث ل زخ م   

دوطرفه بسيار نادراست و مطالعه ما ب دين جه ت از   

 اهميت خاصي برخوردار است .  

شده  اي گزار  ماهه9ختر ( د1مطالعه) البته دريك

اي مادرزادي دچ ار زخ م قرني ه     كه با بيحسي قرنيه

بهبود يافته و  اًطرفه شده و با درمان دارويي سريع يك

گرفتاري چشمي در وي منجر به ع وار  ش ديدي   

 نشده است .                   

هاي مختل ف طفولي ت    چون بيمار مبتلا در دوره

د نش ان ده د و   علايم متفاوتي را ممكن است از خو

ه ا مط ر     در تشخيص افتراقي با تعدادي از بيماري

گردد. بنابراين متخصصين اطفال و چشم پزشكان  مي

براي تشخيص بيماري بايد به فكر آن باشند تا بتوانند 

از طريق اقدامات درماني و نگاهدارنده علايم بيماري 

را تا حد زيادي كنترل نمايند و زندگي راحت تري را 

اس ت   اين نكت ه لازم  وجود آورند. ذك ر  هيمار بب براي

 بيش تر  اس ت و  ض عيف  اين بيم اران  آگهي پيشكه 

هاي مزمن ريوي و  دليل عفونت هبيماران در طفوليت ب

هاي چش مي   ميرند.  از طرفي گرفتاري آسپيراسيون مي

وجود مي آيد كه ممكن  هبه دليل كاهش شديد اشك ب

ب ه   د و منج ر اي هم راه باش    هاي قرنيه است با زخم

اي و كاهش شديد ديد گردد ك ه اي ن    كدورت قرنيه

مقوله به جهاتي در كاهش ط ول عم ر اي ن بيم اران     

ول  ي ب  ا درم  ان ج  ايگزيني اش  ك و   ،نق  ش دارد

اي و  قرني ه  هاي ها شايد بتوان از بروز زخم لوبريكانت

به دنبال آن كدورت قرنيه و ك اهش دي د كاس ت و    

مناسبي را ب راي اي ن   درطول زندگي كوتاه آنان ديد 

 بيماران فراهم نمود .     
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