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  چكيده
پوستي با اختلال شاخي شدن اپيدرم پوست، با توارث اتوزومال ايكتيوز هارلكوئن نوعي اختلال بسيار نادر و كشنده  :سابقه و هدف

با توجه به گزارش موارد . شوداين بيماري كشنده سبب مرگ جنين و يا كودك در روزهاي اول زندگي كودك مي. مغلوب است
 . محدودي از اين اختلال، در اين مقاله به گزارش يك مورد نادر آن اقدام شده است

از  پوست اين كودك. گردد ساله معرفي مي32ن مقاله  يك نوزاد ترم مذكر با چهره دلقك مانند متولد شده از مادر در اي:معرفي بيمار
بعد از  نوزاد دقايقي. هاي افقي و عميق پوست همراه با ابنورماليتي هاي متعدد بودصفحات هيپركراتوتيك ضخيم، پهن، سفت، و شكاف

   .و احياي ناموفق فوت كردتولدبه دليل آپگار پايين بدو تولد 
گنجاندن اقدامات تشخيصي زودهنگام  رسدبالاي اين نوزاد در روز هاي ابتدايي حيات به نظر ميمرگ و مير با توجه به  :گيرينتيجه

 . كمك كننده باشد
  .ايكتيوز دلقكي، اكلامبيوم، اكتروپيون :واژگان كليدي

  

  1مقدمه
يك بيماري كشنده  )Harlequen ichtyosis ("ايكتيوز هارلكوين"

بـراي  ). 1( اي مـشخص اسـت  و شديد پوستي، بدون علت زمينـه      
 در جنوب كارولينـا در دفتـر        1750اولين بار اليور هارت در سال       

نام ايـن بيمـاري از لبـاس        . خاطرات خود اين بيماري را شرح داد      
 هاي فراوان لوزي شكل دارد، برگرفته شده است   ها كه وصله  دلقك

يوز هارلكوين بيماري بـسيار نـادري اسـت كـه در همـه        ايكت). 2(
اين بيماري در هـر دو جـنس بـه يـك            . نژادها گزارش شده است   

- شاخي شدن شديد پوست مبتلايان به گونه. شودنسبت ديده مي

اي است كه جنين پوشش آهنين بر تن دارد، كـه مـانع حركـت               
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اشد كـه   ب مي يبيماري نادر  چون اين اختلال  ). 1( شودها مي اندام
 در ايـن    ،هنوز خصوصيات فردي و بيمـاري آن، نامـشخص اسـت          

مقاله به گزارش يك مورد نوزاد متولد شده در زايشگاه بيمارستان           
 . زابل اقدام گرديد) ع(اميرالمومنين

  
  معرفي بيمار

) ع(در زايشگاه بيمارسـتان اميرالمـومنين   1389در اسفند ماه 
طـي يـك زايمـان     نـد زابل، نوزاد پسر ترم با چهـره دلقـك مان     

 گـرم  2900 وزن هنگام تولد. به دنيا آمد 1-3طبيعي  با آپگار 
پوست اين كودك مملو از صفحات هيپركراتوتيك، ضخيم،        . بود

هاي قرمز رنـگ و عميـق  بـر روي قفـسه       پهن، سفت با شكاف   
در ظـاهر ماكروسـفال بـوده و    . ها بـود سينه، شكم ، سر و اندام   

. ديد، كيموزيس و هيپرتلوريسم بود    ها دچار اكتروپيون ش   چشم
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هاي هاي نوزاد پل بيني پهن، دفورميتي سوراخ      از ديگر آنومالي  
ها و دهان بزرگ  خارجي گوشبيني، عدم تشكيل لاله و سوراخ

انگشتان اندام فوقاني   . بود)  اكلامبيوم(حركت  هاي بي باز با لب  
مـل  تكا. داكتيلي و در وضعيت فلكسيون قرار داشت      دچار سين 

تـشخيص ايـن بيمـاري بـا        . ها صورت نگرفته بود   ها و مو  ناخن
 ).1 شكل(توجه به ظاهر تيپيك نوزاد داده شد 

 

  
     ايكتيوز هارلكوين نوزاد مبتلا به - 1شكل 

 
بـا همـسر خـود      . اي خاصي نبـود   مادر، مبتلا به بيماري زمينه    

 اينوزاد فرزند چهارم خانواده بود و سابقه . نسبت فاميلي داشت  
. از بيماري ژنتيكي همراه در فرزندان قبلي بيمار وجود نداشـت    

هاي روتين حاملگي و سونوگرافي  انجام شده در هفته          آزمايش
نوزاد دقـايق اول حيـات،      . گزارش شده بود   حاملگي طبيعي  33

  . فوت كرد با تشخيص مشكلات قلبي تنفسي
  

  بحث
باشـد كـه بـا      ايكتيوز نوعي اختلال شـاخي شـدن پوسـت مـي          

ريزي شـديد همـراه اسـت و  در شـديدترين            خشكي  و پوسته   
شكل خود سبب تولد نوزاد بـا شـكلي عجيـب غريـب بـه نـام                 

شيوع اين بيماري يك مـورد در       ). 3( شود مي "جنين دلقكي "
  ). 4( سيصد هزار تولد است هر

 در  1380هاشم زاده و همكـاران دو مـورد از ايـن بيمـاري در               
ين بصيري و همكارش دو مورد      بيمارستان قائم مشهد و همچن    

 در بيمارستان فاطميه 1379-1380را در يك خانواده در سال 
ــد  ــزارش كردن ــدان گ ــه،  ) 5،2( هم ــشابه در تركي ــوارد م و م

  ).8 ،7 ،6 ،4( پاكستان، هند و چين گزارش شده است
هاي شديد صورتي شـامل عـدم       هارلكوين ايكتيوز با دفورميتي   

ها به سـمت     چرخش لبه پلك   ها،ها و چشم  تكامل نهايي گوش  
حركت هاي بي ، خروجي دهان گشاد و با لب      )اكتروپيون(خارج  

شود و همچنـين هيپـوپلازي انگـشتان،        شناخته مي ) اكلامبيا(
هـا همـراه بـا محـدوديت در حركـت           عدم شكل گيـري نـاخن     

مبتلايـان در معـرض خطـرات جـدي      .شـود مفاصل، ديده مـي 
هاي پوسـتي   نج، عفونت هيپوترمي، هيپرترمي، دهيدريشن، تش   

  ). 2( قرار دارند
. هارلكوين ايكتيوز بيماري بـا تـوارث اتوزومـال مغلـوب اسـت            

ــيون ژن  ــوزم   ABCA12موتاس ــر روي كروم ــبب 2q35p ب  س
ايـن  . گـردد  مـي  ABCA12هاي جدي عملكرد پروتئينآسيب
انتقـال    ABCAهـاي  جـزء گـروه بزرگـي از پـروتئين    ،نيئپروت

آدنوزين فسفات كه با اتصال به تري     دهنده غشا سلولي هستند،   
موتاسـيون  . شـوند سبب انتقال مواد مختلف از غشا سلول مـي        

هاي لامنار و رهايي ليپيـدها      اين ژن سبب عدم تشكيل گرانول     
شـود و نهايتـا     هـاي اپيـدرم مـي     سلولي در سلول  به فضاي بين  

تـشخيص بـا    ). 9( شـود كفايتي سد دفاعي پوست مي    سبب بي 
. شودشناسي و چهره خاص اين نوزادان داده مي       تهاي باف يافته

برداري از پوست جنـين يـا       واسطه نمونه ه  ناتال ب تشخيص پري 
شناسـي  مشخصه بافت. پذير است بررسي مايع آمنيوتيك امكان   

طبيعـي لايـه    هاي ليپيد، تغييـرات غيـر     شامل تجمع انكلوزيون  
گرانولر و اجسام وزيكولر متعدد حاوي ليپيـد در ميكروسـكوپ           

 جنيني در بيوپـسي پوسـت جنـين         21-22الكتروني در هفته    
ــتلا و هيپ ــوز،مبـ ــارا ركراتـ ــشن در پـ ــوز و هيپرگرانوليـ كراتـ

در آمنيوسـنتز تجمعـات غيرطبيعـي       . ميكروسكوپ نوري است  
ــلول ــل     س ــات داخ ــا تجمع ــراه ب ــده هم ــزه ش ــاي كراتيني ه

ــه    ــد در هفت ــمي ليپي ــايع   17 -21سيتوپلاس ــي در م جنين
  ).8، 10( آمنيوتيك قابل مشاهده است

 در هفتـه    اولين علامت تشخيصي در سونوگرافي ايـن بيمـاران        
.  جنيني طول رشد نامتناسـب اسـتخوان فمـور اسـت           22-24

اختلال حركتي جنين به دليل درموپاتي شديد پوسـتي سـبب         
كوتاهي طول استخوان فمور با وجود رشد نرمال اندام تحتـاني           

  ). 1( شودمي
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 تشخيص غير تهاجمي اين     2005با كشف ژن مسئول در سال       
بـرداري  واسـطه نمونـه    بـا    DNAهـاي آنـاليز     بيماري بـا روش   
  ). 9(پذير شده است  و آمنيوسنتز امكان(CVS)پرزهاي جفتي 

هـاي پوسـتي، مـايع درمـاني كـافي و           درمان با مرطوب كننده   
در اين بيماران به    مرگ و مير     .)2( ها است پيشگيري از عفونت  

سپسيس، مشكلات   شدت بالاست و بيشترين علت مرگ و مير       
 ــ ــشكلات تغذي ــت، م ــسي، عفون ــادل آب و  وايهتنف ــدم تع  ع

  ).6( الكتروليت است
مـرگ و ميـر     بـا توجـه بـه       شود  گيري مي از اين مطالعه نتيجه   

 رسـد ي حيات به نظـر مـي      يبالاي اين نوزادان در روزهاي ابتدا     

ــشخيص    ــد ت ــام مانن ــصي زود هنگ ــدامات تشخي ــدن اق گنجان
توانـد  ها با سونوگرافي خصوصا اكلامبيـوم احتمـالا مـي        آنومالي
 .ننده باشدكمك ك

   
  تشكر و قدرداني

  ،زابـل ) ع( از همكاران محترم زايشگاه بيمارستان اميرالمومنين     
 قدرداني بـه عمـل      ،ها پروين خالص مير و بتول ملاشاهي      خانم
    .آيدمي
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