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  چكيده
يك بيماري ژنتيكي اتوزومال غالب با نفوذ صددرصد مي باشد كه در اثر جهش در ژن توليد ) نوزسندرم ركلين ها(نوروفيبروماتوز 

ك و مك در زير بغل و اينگوينال خصوصيات اصلي نوروفيبروماتوز وجود لكه هاي شيرقهوه اي و ك. كننده نوروفيبرومين ايجاد مي شود
در  تغييرات بدخيمي ساركوماتوز .و هامارتوم قرنيه و نوروفيبروم هاي متعدد پوستي و كاهش سطح آموزشي بيماران مي باشد

بزرگ شدن سريع ضايعه اوليه يا دردناك شدن آن و خونريزي داخل ضايعه مطرح كننده . مي باشد% ۱۵ تا ۵/۱نوروفيبروماتوز حدود 
  . غييرات بدخيمي استت

   سال دچار تغييرات ساركوماتوز شده است را گزارش ۲۰، يك مورد از سندرم ركلين هاوزن را كه بعد از مقالهدر اين : ماري بيمعرف
   .مي نماييم

  . سندرم ركلين هاوزن،نوروفيبروماتوز :واژگان كليدي
  

  ١مقدمه
تيكـي  يـك بيمـاري ژن    ) سندرم ركلين هـازون   (نوروفيبروماتوز  

اتوزومال غالب با نفوذ صددرصد مي باشد كه در اثر جهـش در         
نـوروفيبرومين  . ژن توليد كننده نوروفيبرومين ايجاد مي شـود       

در واقع يك وقفه دهنده تومورال است كه با نقص در توليدش            
در اين بيماري، موجب مستعد شدن فرد براي ابـتلا بـه انـواع               

  يبرومـاتوز وجـود   خصوصـيات اصـلي نوروف   . تومورها مـي شـود    
قهوه اي و كك و مك در زير بغل و اينگوينـال و     لكه هاي شير  

هامارتوم قرنيه و نـوروفيبروم هـاي متعـدد پوسـتي و كـاهش              
وجود بيشتر يا مساوي دو تـا       . سطح آموزشي بيماران مي باشد    

                                       .                              از معيارهاي فوق مطرح كننده نوروفيبروماتوز مي باشد
 تـا   ۵/۱تغييرات بدخيمي ساركوماتوزدر نوروفيبروماتوز حـدود       

مي باشد و معمولاً رشد تومور آهسته و متاستاز ديـررس           % ۱۵
بزرگ شدن سريع ضايعه اوليه يا      . ولي عود موضعي شايع است    
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دردناك شـدن آن و خـونريزي داخـل ضـايعه مطـرح كننـده               
  . خيمي استتغييرات بد

  

  ماري بيعرفم
 ساله در سال گذشته بـه علـت تومـور زخمـي شـانه               ۴۰آقاي  

 ســالگي ۲۰در پوســت ايشــان از ســن . راســت مراجعــه نمــود
ندولهايي ظاهر مي گردد كه ابتدا در شكم و سينه بوده است و      

 در سـابقه  .)۱تصـوير  (سپس به تمام بـدن منتشـر مـي شـود          
شد ولـي در فرزنـد       يده نمي خانوادگي بيمار اثري از بيماري د     

  .پسر ايشان اين بيماري شروع شده بود
ــر  ــا پس ــيرقهوه اي  ۸تنه ــاي ش ــلاك ه ــز پ ــاله ايشــان ني    س

)Caffee-eu-lait(    نـدارد  ي ندول جلد  يول.  تا دارد  ۸به تعداد  .
پـدر و مـادر و بـرادران مشـكلي          . ايشان مشـكلي نـدارد    دختر  

. املاً پائين بـود سطح آموزشي بيمار و پسر ايشان ك   . نداشته اند 
در معاينه بيمار علاوه بر ندول هاي منتشر پوسـتي كـه داراي             
خارش بود ضايعات كك و مك و كاهش شنوائي و ندول هـاي             

  .)۱تصوير(كوچكتر در سقف دهان نيز مشاهده مي شود 
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 ضايعات نوروفيبروماتوز در وون ركلين هاوزن                               مجله پژوهش در پزشکی                                                     / ٧٦

 

سونوگرافي داخل شكم نرمال بود و سـي تـي اسـكن شـكم و                
. گري نداشت قفسه صدري به غير از ضايعات پوستي مشكل دي        

سنجش شنوايي نيز انجام شـد كـه مشـكل خاصـي نداشـت و             
MRI                 از مهره هـاي لومبـار و سـاكروم بعمـل آمـد و مشـكلي 

ضايعه زخمي شـانه راسـت رزكسـيون مـي شـود كـه               .نداشت
نتيجه پاتولوژي سـاركوم پلئومورفيـك نسـج نـرم بـا احتمـال              
بدخيمي فيبروهيستوسيتيك يا غـلاف عصـب محيطـي اعـلام           

تومور بـدخيم غـلاف      يميش در آزمايش ايمينو هيستو    كه. شد
  .عصب محيطي تائيد شد

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

 در ها نورفيبروماتوز منتشر كه اكثر نوروفيبروما -۱شکل 
  توراكس مشاهده مي شود

  

چهار ماه بعد بيمار مجدداً به علت تومور پوستي زخمي در ران          
ضـايعه  كه بعد از رزكسيون وسيع      . مراجعه مي كند  ) ۲تصوير  (

لئومورفيك پنتيجه پاتولوژي عيناً همانند ضايعه شانه ساركوم          
در همـان   .  نسج نرم با ارجحيت نورو فيبروساركوما اعلام شـد        

زمان نمونه هايي از ندولهاي جلـدي دسـت و تنـه بيمـار نيـز                
جهت ادامه  . رزكسيون شد كه نتيجه پاتولوژي نوروفيبروما بود      

  . معرفي شددرمان بيمار به مركز اونكولوژي

  
  
  
  
  
  
  
  
  

نوروفيبروماي پاي چپ كه با تغير رنگ و وجود  -٢شکل 
  است التهاب دچار بدخيمي شده

  بحث
نوروفيبروماتوز تومورهاي خوش خيم عصبي پوست است كه از    

منتشـر  ا ي ـمـي توانـد منفـرد و    و غلاف عصب منشاء مي گيرد    
اي در اغلب مواقع منتشر و همراه با نقاط شـيري قهـوه             . باشد

شوانوم هاي بدخيم نـادر اسـت ولـي بخصـوص در            . رنگ است 
وجـود   پتانسيل بـدخيم شـدن      ،ن دارند وزكساني كه ركلين ها   

   .)۱ (دارد
نوروفيبروماتوز درگيري توراكس دو برابر قسمت هاي ديگر         در

 هماننـد ديگـر بيمـاران در بيمـار مـا نيـز              .)۲( بدن مي باشـد   
درگيـري  . تها بود مدرگيري توراكس قابل توجه تر از ديگر قس       

موارد ديده مـي شـود كـه بصـورت ضـايعات      % ۲۵گوارشي در  
مخاطي بخصوص در معده و ژوژنوم است كه با علائـم انسـداد             

ــد   ــي كنن ــه م ــونريزي مراجع ــوارض  .)۳( روده و خ ــر ع  ديگ
ــكن ــاتوز، اس ــودوروفيبروم ــيون و آرتريت، ولوليوز، پس   هيپرتانس

  .كه در بيمار ما مشاهده نشد) ۴(مي باشد 
نوروفيبروماتوز از شوانوم ها متفاوت است زيرا نوروفيبروماتوز از 

ولـي شـوانوما از خـود       . احاطه كردن عصب به وجود مـي آيـد        
ايـن تومورهـا شـامل پروليفراسـيون        .  عصب منشاء مي گيـرد    
نودال و اندونودال و سلول هاي شـوانم        فيبروبلاست هاي پري    

  .در زمينه كلاژن مي باشد
نوروفيبروماتوز يك جزء مسلم بيماري ركلين هازون است كـه          
در اثر رشد خارج از اندازه بافت عصبي همراه بـا ديگـر عناصـر      

ژنتيكـي اتوزومـال     يمارين ب يا .)۳( مزانشيال به وجود مي آيد    
همانند بيمار ما كـه در  . غالب در اثر جهش ژني بوجود مي آيد    

پـدري اثـري از بيمـاري نداشـته، ولـي در فرزنـد وي                خانواده
اطلاعات كمي در مورد تغيـرات ژنتيـك و          .مشاهده شده است  

 در يـك بررسـي توسـط    .بيولوژيك بـدخيم شـدن وجـود دارد    
 در هيچكـدام از     ،نيلسن بر روي ژنهاي بيماران داراي بدخيمي      

 نشـد در صـورتي كـه در         انواع خوش خيم حذف ژن مشـاهده      
ايشـان اعـلام     . اين حذف مشاهده مي شـود      ،اكثر انواع بدخيم  

   ،كرد كه تعيين ژن در كساني كه دچـار بـدخيمي مـي شـوند              
  .)۵( مي تواند نقش داشته باشد

نوروفيبروماتوز بعضاً دچار تغييرات بدخيمي شـده و بـه تومـور      
وانم  نوروفيبرومـاتوز و ش ـ    .بدخيم غلاف عصبي تبديل مي شود     

در  .ساركوم هـا را شـامل مـي شـوند          درصد   ۱۰بدخيم حدود   
 ۱۴۷۵ سـال در  ۲۰مطالعاتي كه كينگ و همكـاران در مـدت         

بيمار نوروفيبروماتوز انجام دادند احتمال بدخيم شدن ضايعات        
 ايـوان از    .)۶( كه اكثر آنها در اندام بودند      درصد گزارش شد     ۲

ر بيمـاران داراي   سال د ۱۳انگليس در مطالعه اي كه در مدت        
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  بدخيمي مشـاهده نمـود      درصد ۱-۲ ،نوروفيبروماتوز انجام داد  
  .)۷( بيمار مي باشد ۱۰۰۰در  ۶/۱كه معادل شيوع ساليانه 

 سال بعـد    ۲۰بدخيمي در بيمار ما در شانه و پاي راست بود و            
  .از بوجود آمدن نوروفيبروماتوز مشاهده شد
گنــوز بيمــاران پرو. اكثــر بيمــاران در ســن ميانســالي هســتند

 بخصـوص در ســاركوم هــاي منشــاء گرفتــه از نوروفيبرومــاتوز 

ــت  ــعيف اس ــدت   . ض ــانواده بش ــن خ ــاي اي ــي از توموره بعض
.                 پلئومورفيك هستند و نماي شبيه هيستوساركوم بدخيم دارند

 تنها درمان ايـن بـدخيمي هـا جراحـي اسـت و راديـوتراپي و               
  .شيمي درماني تاثير چنداني ندارد

  درصـد  ۵۲ تـا    ۳۴ ساله بيماران در انواع بدخيم شـده         ۵ يبقا
  .)۸( است
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