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  »گزارش یک مورد«
  کلیدوکرانیال دیسپلازی در نوزاد

  
  (M.D)*فاطمه اقبالیان

  کودکانگروه  ،بیمارستان اکباتان ،دانشکده پزشکی، اندانشگاه علوم پزشکی همد
 

  چکیده
. رسـد  کلیدوکرانیال دیسپلازی یک بیماری استخوانی مادرزادی نادر است که به طریق اتوزوم غالـب بـه ارث مـی     

های اصلی شامل تـأخیر اسـتخوانی شـدن          نشانه.  میلیون تولد زنده است    1 هـزار تا    200 مورد در    1شیوع این بیماری    
هـا   کـه بـاعث افتادگی شانه   باشد   می بـزرگ و هیپوپلازی یا آپلازی کلاویکول        های کاملاً  جمجمه به صورت فـونتانـل   

ها، قوس کام عمیق و باز بودن مفاصل لگنی، ممکن است وجود  تأخیر در رویش دندان . گردد در جلوی قفسه صدری می    
علت دیسترس تنفسی در بخـش نـوزادان بیمارسـتان اکباتـان            بیمار یک نوزاد پسر یک روزه بود که به          . داشته باشد 
. های وی نیز افتادگی خفیـف داشـت   فونتانل قدامی و خلفی  نوزاد  کاملاً بزرگ و به هم پیوسته بود، شانه           . بستری شد 

های ورتکس تشکیل نـشده      های کلاویکول دو طرف و در گرافی جمجمه استخوان         در گرافی از قفسۀ صدری استخوان     
  .بود

  
  بزرگی فونتانل ، کلیدوکرانیال دیسپلازی،هیپوپلازی کلاویکول: ی کلیدیها اژهو
 

  مقدمه 
کلیدوکرانیال دیسپلازی یک بیمـاری مـادرزادی ناشـی از          

نحوه انتقال آن به صورت     . ]2 [اشکال در استخوان سازی است    
 است، البتـه فـرم      6p(2)اتوزوم غالب و اختلال در کروموزوم       

شیوع ایـن   . ]7،8،9،3،6[م گزارش شده است     اتوزوم مغلوب ه  
بیماری یک مورد در دویـست هـزار تـا یـک مـورد در یـک          

 دختر و پسر در این بیماری به یـک  .باشد میلیون تولد زنده می  
خصوصیات اصلی این سندرم نادر     . ]12 [شوند نسبت مبتلا می  

 ـ     ـ     أژنتیکی شـامل ت صـورت   هخیر اسـتخوانی شـدن جمجمـه ب
 بزرگ و هیپوپلازی یـا آپـلازی کلاویکـول          های کاملاً  فونتانل

در این سندرم هیپوپلازی یا فقدان کلاویکـول باعـث          . باشد می
 بزرگ بوده و ممکـن       کاملاً ها  فونتانل. گردد ها می  افتادگی شانه 

  .]10[د ناست تا زمان بلوغ باز بمان
اخـتلالات  : سایر خصوصیات بالینی شامل موارد زیر است      

چک، مفاصل شـل، کـاهش شـنوایی،    استخوان لگن کو،  دندانی
های فرونتال و پاریتال، قد کوتاه، دیـسترس         برآمدگی استخوان 

، تأخیر در رویش     های قفسه صدری   تنفسی به علت ناهنجاری   
مانـدگی   ، قاعده بینی پهن، عقب    ندندان، هیپوپلازی مینای دندا   

سـازی لگـن، عـدم تکامـل         تأخیر در اسـتخوان    ذهنی خفیف، 
 قـسمت قـدامی، اسـپینابیفیدا، تـأخیر در          استخوان پـوبیس در   

هـا ، نقـایص قـوس عـصبی، کوتـاهی            استخوانی شـدن مهـره    
. ]4[هــا و کوکــساوارا  اســتخوان رادیــوس، در رفتگــی شــانه

ــندرم   ــن س ــشخیص ای ــر اســاس  ات ــد ب ــان تول ــب در زم غل
خـصوص آپـلازی یـا     بـه های قفسه سینه و جمجمه   ناهنجاری

بـا  . ]1 [شود ها داده می   لهیپوپلازی کلاویکول و بزرگی فونتان    
های اسکلتی،   توجه به نادر بودن این سندرم در بین دیسپلازی        

  .شود این بیمار گزارش می
  

  E-mail: eghbalian_fa@yahoo.com  ،0811-8223978:  نمابر،0811-8223978 :تلفن  *
 10/5/84: ؛ تاریخ پذیرش25/1/84: تاریخ دریافت
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  معرفی بیمار
 هفته اهـل و     38 ساعته با سن حاملگی      3بیمار نوزاد پسر    

 به علـت دیـسترس      20/2/83ساکن ملایر است که در تاریخ       
تنفسی شدید در بخـش نـوزادان بیمارسـتان اکباتـان بـستری             

وی از بدو تولد بـه دنبـال زایمـان واژینـال دیـسترس          . گردید
 مادر بیمار در طول بارداری و زایمـان مـشکل           .تنفسی داشت 

ند و نوزاد شتو مادر نسبت فامیلی با هم نداخاصی نداشته، پدر 
 سابقۀ بیمـاری ارثـی در خـانواده و          .باشد ها می  فرزند اول آن  

  .سایر بستگان وجود نداشت
 33متـر، دور سـر        سـانتی  50در معاینات انجام شـده قـد        

 در دقیقه، ضـربان     60 گرم، تعداد تنفس     2600متر، وزن    سانتی
گـراد    درجه سـانتی 5/36 در دقیقه و درجه حرارت  120قلب  
  .های بیمار طبیعی و بدون سیانوز بودند پوست و مخاط. بود

 بزرگ و به هم پیوسـته و بـا          فونتانل قدامی و خلفی کاملاً    
ــه   ــه لب ــه طــوری ک هــای  حــدود نامــشخص لمــس شــدند ب

خورد و در ناحیـه   های فرونتال و پاریتال به دست می       استخوان
 ـ . ورتکس استخوان وجـود نداشـت      ه قفـسه صـدری     در معاین

ای دوطرفـه و زیرجنـاغ سـینه بـه علـت             فرورفتگی زیردنـده  
ها به طرف جلـو دیـده    دیسترس تنفسی و افتادگی خفیف شانه     

  ).1ر تصوی( شد می
های نـوزادی    معاینه بیمار از سایر جهات از جمله رفلکس       

هـای   در آزمایشات به عمل آمده از جملـه کـشت         . طبیعی بود 
ــت، اCSF ،CBC وخــون، ادرار  ــا و  لکترولی ــه ABGه  نکت

  . غیرطبیعی وجود نداشت
هــای  صــدری عــدم تــشکیل اســتخوان در گرافــی قفــسه

هـا دیـده     سازی دنده  کلاویکول دو طرف و تأخیر در استخوان      
هـای ورتکـس     در گرافـی جمجمـه اسـتخوان      ). 2تصویر  ( شد

معاینـه والـدین نـوزاد از نظـر      ). 3تصویر  (ند  تشکیل نشده بود  
. مشکلی را نشان نداد ای استخوانی و دندانی     ه وجود ناهنجاری 

های حاصل از معاینه فیزیکی و رادیولوژی برای         براساس یافته 
  .بیمار تشخیص کلیدوکرانیال دیسپلازی مطرح گردید

  
های کلاویکول  ها به علت عدم تشکیل استخوان  افتادگی شانه.1تصویر

  زیدو طرف در نوزاد مبتلا به سندرم کلیدوکرانیال دیسپلا
  

  
خیر در أهای کلاویکول دو طرف و ت  عدم تشکیل استخوان.2تصویر 
  ها در نوزاد مبتلا به سندرم کلیدوکرانیال دیسپلازی سازی دنده استخوان
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های ورتکس در گرافی جمجمه نوزاد  عدم تشکیل استخوان .3 تصویر

  مبتلا به سندرم کلیدوکرانیال دیسپلازی
  

  بحث
پلازی به لحاظ شیوع بـسیار کـم        سندرم کلیدوکرانیال دیس  

و )  میلیـون تولـد زنـده      1 هـزار تـا      200 در هـر     دیک مـور  (
ای برخـوردار    تظاهرات بالینی متنوع از ارزش قابـل ملاحظـه        

این سندرم در یک سوم موارد بدون زمینه ژنتیکـی و در        . است
در اکثـر مـوارد     . ]3،2[باشد   دو سوم موارد با زمینه ژنتیکی می      

 فرم اتـوزوم    .ماری به صورت اتوزوم غالب است     نحوه انتقال بی  
یک فرم ژنتیکی به صـورت وجـود        و  مغلوب نیز گزارش شده     

های ژرم سل و چنـدین مـورد موتاسـیون           موزائیسم در سلول  
ژنتیکی گزارش شده که در این موارد گاه هـر دو والـد سـالم               

  . ]7،6،3،9،8،12[هستند اما کودک مبتلا است 
ــار  ــدین بیم ــه وال ــود  در معاین ــر وج ــورد بحــث از نظ  م

های استخوانی و دندانی مشکل خاصی یافت نشد، لـذا           آنومالی
 در بیمار فوق، بیماری یا در اثر موتاسیون ژنتیکـی یـا       احتمالاً

های ژرم سـل و یـا بـدون زمینـۀ            به علت موزائیسم در سلول    
  . ژنتیکی بوده است

 5 و همکـاران بـر روی        Sillenceای که توسط     در مطالعه 
اسـتوزیز انجـام شـد،     ار مبتلا به سندرم کلیدوکرانیال دیـس      بیم

 آپـلازی کلاویکـول، قفـسه       ،های دندانی، مفاصل شـل     آنومالی
. ها مشترک بود   صدری باریک و کوچکی استخوان لگن در آن       

  .]10 [در بیمار ما نیز آپلازی دوطرفه کلاویکول وجود داشت
Gupta  هـای  در خصوص ناهنجاری ای مطالعه و همکاران 

 و تشخیص این    نداسکلتی در کلیدوکرانیال دیسپلازی انجام داد     
های قفـسه سـینه و اسـتخوان         سندرم را بر پایۀ وجود آنومالی     

 در بیمار ما نیز ناهنجاری قفسۀ سـینه بـه           .اند کلاویکول دانسته 
هـا و فقـدان کلاویکـول        سازی در دنده   صورت تأخیر استخوان  
هـای    در اسـتخوان   وجـود آنومـالی   . ]4[دوطرفه وجود داشت    

یک این نکلاویکول در مطالعات متعدد به عنوان یافتۀ پاتوگونوم
بیمـار مـا در معاینـه بـالینی          .]1،11[سندرم دانسته شده است     

ها بود و در گرافی قفـسه صـدری          دچار افتادگی دوطرفه شانه   
خیر در  أهای کلاویکول دو طرف و ت      هم عدم تشکیل استخوان   

تـوان گفـت در بیمـار      لذا مـی ،دیده شدها   سازی دنده  استخوان
  . یک این سندرم وجود داشتنمورد بحث یافته پاتوگونوم

 شـایع و ناشـی از شـکل         ن،دیسترس تنفسی در این نوزادا    
ای و باریک بودن قفسه      های دنده  ناهنجاری(خاص قفسه سینه    

در مورد معرفی شده نیز از بدو تولد دیـسترس          . باشد می) سینه
  .]11،3[ت تنفسی وجود داش
های بزرگ در این نوزادان که اکثراً تا زمـان           وجود فونتانل 

سـازی و    ماننـد بـه علـت تـأخیر در اسـتخوان           بلوغ بـاز مـی    
در بیمـار مـذکور     . باشـد  های اسفنوئید می   هیپوپلازی استخوان 

 بزرگ و به هـم پیوسـته و بـدون     فونتانل قدامی و خلفی کاملاً    
یـشانی، اسـتخوان    وجود برجـستگی در پ    . حدود مشخص بود  

پیتال باعث جمجمه گـرد و صـورت کوچـک           پاریتال و اکسی  
شود که این فرم جمجمه به جمجمه آرنولـد معـروف اسـت              می

بیمار مورد بحـث جمجمـه گـرد و صـورت کوچـک              .]11،3[
تواند ناشی از عدم رشد کـافی جهـت          له می أنداشت که این مس   

  . تظاهر این یافته باشد
ای کـه تهدیدکننـدۀ      سـندرم، عارضـه   در افراد مبتلا به این      

 البتـه  .ها طبیعی اسـت  حیات باشد وجود ندارد و طول عمر آن  
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هـای نهفتـه و      ها، دندان  عوارضی مانند تأخیر در رویش دندان     
مــشکلات ارتوپــدی از جملــه کوکــساوارا در دوران کــودکی، 

باشـد   پزشـکی مـی    مستلزم خدمات خاص ارتوپـدی و دنـدان       
هـای متعـدد دچـار عارضـه      یز در بررسیبیمار ما ن  .]11،1،4[

  .تهدید کننده حیات نبود
بیمــار مــورد بحــث پــس از بهبــود دیــسترس تنفــسی از 

های  بیمارستان ترخیص شد و والدین وی در خصوص مراقبت        
گیـری از ورود ضـربه بـه سـر           پزشکی و پیش   ارتوپدی، دندان 

  .توجیه شدند نوزاد تا زمان بلوغ کاملاً
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