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 مقدمه

 

ارثی متابولٌک های بٌماری  

 ٌک نوزاد، ۶۶۶ هر از تقرٌبا   اٌران، در فامٌلی های ازدواج بودن شاٌع دلٌل به

 در موقع، به تشخٌص عدم دلٌل به که است ارثی متابولٌک های بٌماری دچار تن

شوند می رو روبه شدٌدی عوارض با آٌنده  

ارثی متابولٌک های بٌماری فامٌلی های ازدواج آمار بودن بالا   

ارثی متابولٌک های بٌماری  

 

ارثی متابولٌک های بٌماری - کودک های بٌماری  

 عنوان به ثیار متابولٌک های بٌماری فامٌلی های ازدواج آمار بودن بالا دلٌل به

 ماندگی عقب مؽزی، شدٌد ضاٌعات. شوند می شناخته کشورمان بومی های بٌماری

 های نارسائی ادراری، های سنگ کبدی، مشکلات عضلانی، های فلج ذهنی،

 به که هستند عوارضی از قلبی های بٌماری و سٌاه آب و مروارٌد آب مانند  چشمی

.آمد خواهد پدٌد مشکل اٌن به مبتلا کودکان برای متخصص اٌن گفته  

 

 بدو در گری ؼربال جدٌد های تست انجام و امکانات پٌشرفت با حاضر حال در 

برد پی ارثی متابولٌک های بٌماری وجود به توان می تولد  
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 قابل کشور داخل در ها بٌماری اٌن موقع به و صحٌح تشخٌص صورت در و 

 هر ازای به است  خطرناک را درمان و تشخٌص در تأخٌر.  بود خواهند درمان

 ضرٌب ظرفٌت ارثی، متالولٌک های بٌماری در درمان و تشخٌص در تأخٌر ماه

.ٌابد می کاهش واحد ۵/۴ کودک هوشی  

 

 نشود، آؼاز درمان و نشده شناخته کودک بٌماری تولد، اولٌه سال ٌک در اگر

 هآٌند در وی درمان و ٌافته کاهش کودک هوشی ضرٌب ظرفٌت درصد ۵۶ حدود

.شد خواهد رو روبه بٌشتری مشکلات با  
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Galactosemia 

گالاکتوزمی   

 

 هضم براي نٌاز مورد آنزٌم كمبود دلٌل به كه است ارثً بٌماري ٌك گالاكتوزمً

 شٌر در موجود قند كه لاكتوز قند.شود مً اٌجاد بدن در گالاكتوز قند تجزٌه و

. شود مً بدٌلت گالاكتوز و گلوكز قند به بدن در است،  

 در انرژي صورت به و تجزٌه خاصً هاي آنزٌم توسط ساده قندهاي اٌن سپس

 تواند نمً گالاكتوز، بٌماري، اٌن به مبتلا بٌماران در.رسند مً مصرؾ به بدن

 در زمان مرور به كه كند مً تولٌد سمً مواد ها سلول در اؼلب و شود تجزٌه

 هستند، بٌماري اٌن به و اند نداده انجام را ؼربالگري آزماٌشات كه كودكانً بدن

.گردد مً مشاهده ؼٌرطبٌعً شٌمٌاًٌ مواد  

 که شود می گفته: چٌست گالاكتوزمً علائم که است اٌن دارد وجود که سوالی 

 حاوي شٌر مصرؾ با روز چند از پس ولً دارد، طبٌعً حالت تولد بدو در نوزاد

  كاهش زردي، استفراغ، اسهال، لمث علائمً مادر، شٌر مثل فراوان، گالاكتوز
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 بروز رشد در اختلال و مؽز و كلٌه آسٌب مروارٌد، آب كبد، بزرگً خون، قند

 بدون) مخصوص شٌرخشك از باٌد گالاكتوزمً، به مبتلا شٌرخواران.كند مً

. نماٌند استفاده( گالاكتوز  

 

 اٌن عموق به درمان و شناخت عدم که دارد عوارضی گالاکتوزمی خاطر همٌن به

تواند مً تولد، اول روزهاي در بٌماري  

  ذهنً، ماندگً عقب موجب 

.شود بٌمار مرگ نهاٌت در و كبد نارساًٌ  

 سه نوزادان پاي پاشنه خون گرفتن:کرد کاری باٌد گالاكتوزمً درمان برای پس 

 اٌن در. است بٌماري اٌن زودرس تشخٌص براي روش بهترٌن روزه، پنج تا

 هاي آزماٌش از پس و شناساًٌ اختلال، اٌن به شكوكم نوزادان آزماٌش،

.شوند مً مشخص قطعً بٌماران تكمٌلً،  
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 درمان.گٌرد قرار مراقبت تحت بٌماري تشخٌص از پس بلافاصله باٌست مً نوزاد

. كودك ؼذاًٌ رژٌم در لاكتوز و گالاكتوز حذؾ از است عبارت بٌماري اٌن

( گالاكتوز بدون) مخصوص شٌرخشك از باٌد گالاكتوزمً، به مبتلا شٌرخواران

.نماٌند استفاده  

 اٌن بستگان و خانواده در بارداري و ازدواج از قبل ژنتٌك مشاوره انجام 

. است لازم نٌز بٌماران  

 

 خامه بستنی، کره، مصرؾ گالاکتوزمی به مبتلا کودکان تؽذٌه در خاطر همٌن به

.است ممنوع گالاکتوزمی به مبتلاٌان برای شٌر، های فرآورده دٌگر و پنٌر و  

 نٌاز مورد آنزٌمهای ناکافی فعالٌت با که است ژنتٌکی اختلال ٌک گالاکتوزمی

. شود می گالاکتوزمشخص کردن متابولٌزه برای  
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 بٌماری با که ای بچه. شود می منتقل فرزند به مادر و پدر از بٌماری اٌن

 اما برسد نظر به المس تولد بدو در است ممکن شود، می متولد گالاکتوزمی

 کاهش و اسهال استفراغ، مانند مشکلاتی او برای تواند می مادر شٌر مصرؾ

 گالاکتوز لاکتوز، شٌرمحتوی هر و شٌرمادر مصرؾ با واقع در. کند اٌجاد وزن

 ندارند، گالاکتوزرا کردن متابولٌزه آنزٌم افراد اٌن چون و شود می گلوکزتولٌد و

.شود می بعدی مشکلات بروز باعث و جمع بدن در  

 

 اٌن مصرؾ از نوزاد ابتدا کند، پٌدا لاکتوزادامه شٌرمحتوی مصرؾ روند اگر 

 اسهال مانند علائمی اٌجاد باعث کند، پٌدا ادامه هم باز اگر اما کند می شٌرامتناع

 و شود می خون قند کاهش از ناشی تشنج و کبد نارساٌی شدٌد، استفراغ و

.پاٌدرآورد از را نوزاد ول،ا های هفته در است ممکن  
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 و ذهنی ماندگی عقب دچار هم بگذارد سر پشت را حاد ی مرحله اٌن نوزاد اگر

 کلٌوی مشکلات علت به نهاٌت در و شود کبد ی پٌشرونده نارساٌی و کاتاراکت

.رود می بٌن از کبدی نارساٌی و  

 

. شود می امانج ؼربالگری های تست گالاکتوزمی برای کشورها از بسٌاری در 

 جهش باسٌل که کشتی محٌط در و رٌزند می صافی کاؼذ روی را نوزاد خون

دهند می قرار دارد، وجود آن در ٌافته  
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 Reference   www.mayoclinic.org 

 

http://www.mayoclinic.org/
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Hemochromatosis 

 

 هموکروماتوزٌس

 

 

 نشود درمان آهن ساخت اگر که شود می اعضا و بافتها در مفرط آهن ساخت موجب بتدرٌج بٌماری اٌن

برساند آسٌب بدن اعضا به تواند می سال چند از پس مرور به  

چٌست؟ هموکروماتوزٌس دلاٌل   

 از بٌماری اٌن معمولا آمرٌکا در باشد داشته تواند می نٌز دٌگری دلاٌل هموکروماتٌس بروز

 برد می ارث به والدٌن از را معٌوب و ناقص ن ژ که فردی.  آٌد می وجود به نتٌکی ژ ناهنجارٌهای

شود دچار آن به که رود می احتمال بٌشتر   

 و جوانی دوران در مرور به آن علاٌم و ها نشانه اما آٌد می بوجود تولد بدو در نتٌکی ژ نواقص

 آن به برد می ارث به مادرش و پدر از را ها ن ژ فردی هر چون.  شود می هرظا بزرگسالی

گوٌند می ارثی هموکروماتٌس  
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باشد می ژنتٌکی هموکروماتوزٌس، موارد اکثر -  

خونی اختلالات -  

شود می آهن جذب مقدار افزاٌش باعث که مزمن هپاتٌت -  

مکمل شکل به بٌشتر) آهن اندازه از بٌش مصرؾ -(  

 از را خون سادگی به حجامت. شود می استفاده حجامت از معمولا بٌمار، خون آهن سطح کاهش برای

برد می بٌرون بدن  

  علل  

باشد می ژنتٌکی هموکروماتوزٌس، موارد اکثر -  

خونی اختلالات -  

شود می آهن جذب مقدار افزاٌش باعث که مزمن هپاتٌت -  

(ملمک شکل به بٌشتر) آهن اندازه از بٌش مصرؾ -  

 از را خون سادگی به حجامت. شود می استفاده حجامت از معمولا بٌمار، خون آهن سطح کاهش برای

برد می بٌرون بدن  
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هموکروماتوزٌس بٌماری پٌشرفت بر موثر عوامل   

ؼذاٌی رژٌم در آهن مصرؾ افزاٌش -  

الکل مصرؾ -  

وٌتامٌن مصرؾ سی-   

ها عفونت -  

ماهانه عادت ٌا و ادند خون طرٌق از آهن دادن دست از -  

زٌستی محٌط عوامل -  

خطر عوامل    

باشد می ارثی هموکروماتوزٌس، برای خطر عامل بزرگترٌن -  

خانوادگی و فامٌلی سابقه -  

  در بٌشتر ها فرانسوی و ها اٌرلندی ها، آلمانی هلندی، اسکاندٌناوی ها، انگلٌسی: نسب و اصل 

دارند قرار بٌماری اٌن خطر معرض  
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 و ماهٌانه عادت خاطر به زنان. دارند قرار خطر معرض در بٌشتر زنان به نسبت مردان: سٌتجن 

 هٌسترکتومی ٌا و ٌائسگی از بعد زنان در بٌماری اٌن اما. شوند می دچار بٌماری اٌن به کمتر بارداری،

ٌابد می افزاٌش ،(جراحی عمل با رحم برداشتن)  

نٌدنک مصرؾ را آهن مکمل پزشک، مشورت بدون  

آهن بار اضافه تشخٌص    

گٌرد می صورت سختی به بٌماری اٌن تشخٌص  

 آزماٌش ناشتا، حالت در: گرفت اندازه را بدن در موجود آهن مقدار توان می خون آزماٌش دو با -

سرم فرٌتٌن آزماٌش و اشباع ترانسفرٌن  

 آزماٌش شما برای تا ٌدده اطلاع پزشکتان به بود، هموکروماتوزٌس دچار شما خانواده از ٌکی اگر -

دهد انجام را ژنتٌک  

باشد می کبد در آهن گٌری اندازه های راه از ٌکی نٌز کبد بٌوپسی   

 

 درمان نوع اٌن. خون اهدا مانند باشد می بازو از ومتناوب مرتب دادن ،خون هموکروماتٌس درمان

 معمول زندگی ، کند شروع اعضا دٌدن آسٌب از قبل را درمان اگر بٌمار.  است موثر و سالم بسٌار

بود خواهد انتظارش در وطبٌعی  
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 از را خون سادگی به حجامت. شود می استفاده حجامت از معمولا بٌمار، خون آهن سطح کاهش برای

برد می بٌرون بدن  

 با توان می بود، نشده تخرٌب دچار بٌمار اعضای ٌا و بافت و شد مشخص بٌماری اٌن که هنگامی

برگشت معمولی زندگی به حجامت  

 از استفاده با توانٌم می است، گرفته صورت بدن از عضوی ٌا و بافت در تخرٌب که بٌمارانی در

کنٌم جلوگٌری بافت بٌشتر تخرٌب و هموکروماتوزٌس پٌشرفت از حجامت  

 حجامت خون، لٌتر مٌلی ۵۶۶ مقدار به و هفته در بار ۲ تا 3: شامل ها درمان ترٌن معمولی از ٌکی

دباش می  

دارد ادامه است، موجود بدن در اضافی خون زمانٌکه تا حجامت  

گٌرند می اندازه درمان از مرحله هر در را خون در موجود آهن مقدار  

دارد علائم شدت و تشخٌص برای دلٌل جنس، سن، به بستگی درمان مدت و درمان طول  

 علائم به توجه با و سال رد بار ۴ تا 1 را حجامت شود، نرمال و طبٌعی خون، آهن سطح هنگامٌکه

دهند می انجام فرٌتٌن و هموگلوبٌن سطح فرد،  
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 Reference 

www.britannica.com 

www.merckmanuals.com 

www.dana.org 

 

 

http://www.britannica.com/
http://www.merckmanuals.com/
http://www.dana.org/
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Hypercholestromy 

هٌپرکلسترومی   

 و کند مً بازي مهمً نقش صفراوي اسٌدهاي و استروٌٌدي هاي هورمون ساز پٌش عنوان به کلسترول

 ها لٌپوپروتئٌن وسٌله به بدن در سترولکل. است ضروري سلولً ؼشاهاي ساختاري انسجام براي

. شود مً جا جابه  

. شود مً تعٌٌن سالم جمعٌت در 2۶ ٌا 29 صدک براساس راٌج آزماٌشگاهً مرجع محدوده بالاًٌ حد

 ارتباط که اند داده نشان متعددي مطالعات که چرا کند نمً صدق پلاسما کلسترول درباره امر اٌن ولً

 کلسترول مرجع محدوده پاٌٌنً حد در قلب کرونري بٌماري خطر و پلاسما لکلسترو مٌان اپٌدمٌولوژٌک

 مشخصً آستانه ولً شود مً افزوده ارتباط اٌن شٌب بر اي فزاٌنده طور به چند هر. دارد وجود هم

.برود بٌن از ارتباط آن زٌر که ندارد وجود  

 

 که دهٌم قرار مقداري را لاسماپ کلسترول سطح سالم ٌا مطلوب آستانه که است تر منطقً بنابراٌن 

.باشد بالا قبولً ؼٌرقابل طور به کرونري خطر آن از بالاتر  
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 زٌاد احتمال به پلاسماٌشان کلسترول سطح شوند مً دچار قلب کرونري بٌماري به که بٌمارانً بٌشتر 

. است خواستگاهشان جمعٌت پلاسماي کلسترول سطح 1۶-2۶ هاي صدک مٌان  

 

 کنار در اشباع هاي چربً از ؼنً رژٌم و چاقً نظٌر اي تؽذٌه عوامل از معمول طور به هٌپرکلسترولمً

.شود مً ناشً ژنٌک پلً مساعد زمٌنه  

 هٌپرکلسترولمً آن شاٌع مثال ٌک. باشد داشته هم ژنتٌکً کاملا علت تواند مً هٌپرکلسترولمً 

 اٌن  رود مً بالا تولد بدو از کلسترول آن در که است ؼالبً اتوزومال اختلال که است ژنً تک خانوادگً

 مشخص ها تاندون گزانتوم ٌا و زودرس کرونري بٌماري با است ؼالب توارث الگوي داراي که بٌماري

شود مً  

 بٌماري بالاتر خطر با و  است شاٌع هٌپرکلسترولمً با همراه پلاسما گلٌسٌرٌد تري سطح بودن بالا

. است همراه قلب کرونري  

 پاٌه آزماٌشگاهً هاي آزمون و بالٌنً معاٌنه کامل، حال شرح هٌپرکلسترولمً، درمان شروع از پٌش

 با مرتبط عارضه هر و اولٌه لٌپوپروتئٌنً اختلات تظاهرات هٌپرکلسترولمً، ثانوٌه علل کشؾ براي

.است لازم آترواسکلروز  
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 خواهد کمک( ؼذاًٌ علاٌق و الکل مصرؾ دخانٌات، استعمال سابقه شامل) شؽلً و خانوادگً سابقه 

 و کرد مشخص عروقً- قلبً هاي بٌماري خطر در ٌا/  و هٌپرکلسترولمً در را عوامل اٌن سهم که کرد

 دور قد، بدن، وزن فشارخون، شامل باٌد بالٌنً معاٌنه. سنجٌد را زندگً شٌوه تؽٌٌر در بٌمار تواناًٌ

 آزماٌشگاهً هاي آزمون روند انتخاب تسهٌل براي خانوادگً سابقه. باشد گزانتوم براي جستجو و کمر

است ضروري اولٌه هٌپرکلسترولمً در  

 احتمالا ارزشٌابً  جداول. اند شده ساخته ساله 0۶-0۶ افراد در تجوٌز براي کلسترول کاهنده داروهاي

 با فرادا گلوکز، تحمل اختلال ٌا ناشتا گلوکز در اختلال نامطلوب، خانوادگً سابقه با بٌماران در را خطر

 هاي درگٌري حضور در و کلٌه کارکرد اختلال ٌا گلٌسرٌدي هٌپرتري به مبتلاٌان پوستً، سرخ رٌشه

.کنند مً برآورد واقع از کمتر همراه، متعدد  

 در کند، مً توصٌه جداول زٌرنوٌس. آورد مً عمل به تعدٌل موارد اٌن نظر از کامپٌوتري برنامه 

. کنند ضرب 1/3-9/3 در را عروقً -قلبً خطر باشد داشته وجود بٌشتر ٌا خطر عامل ٌک که صورتً

 و ؼذاًٌ رژٌم طرٌق از باٌد درمان( ارثً لٌپٌدمً دٌس به مبتلاٌان مثلا) بٌماران از خاصً هاي گروه در

  گردد آؼاز عروقً -قلبً خطر محاسبه بدون مناسب داروهاي تجوٌز با

 

 از. اند شده طراحً آن جاٌگزٌنً براي نه و بالٌنً وتقضا به کمک براي کامپٌوتري برنامه و نمودار

کرد استفاده گذشت آن شرح که بالٌنً روٌکرد راستاي در باٌد ابزارها اٌن  
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 کاهش بدنً، فعالٌت افزاٌش الکل، حد از زٌاده مصرؾ کاهش سٌگار، ترک نظٌر زندگً شٌوه در تؽٌٌر

 البته،. دهد مً کاهش را عروقً- قلبً هاي اريبٌم خطر پاٌٌن، اشباع چربً حاوي رژٌم رعاٌت و وزن

  کلسترول ناکافً کاهش به اؼلب سلامت مراقبان توسط ؼذاًٌ رژٌم تؽٌٌر با مرتبط هاي توصٌه

 هاي بٌماري هاي بخش در شده کنترل شراٌط در که مطالعاتً در بٌشتر و 3۶ کاهش چند هر. انجامد مً

است شده مشاهده شده انجام متابولٌک  

 

است آستانه حد بدون و خطً کرونري-قلبً بٌماري و پلاسما کلسترول سطح مٌان اطارتب  

است آترواسکلروز اصلً علل از ٌکً هٌپرکلسترولمً  

 متابولٌسم اولٌه اختلال شده، اشباع هاي چربً از ؼنً ؼذاًٌ رژٌم خوردن از تواند مً هٌپرکلسترولمً

شود ناشً ود،ش مً منجر هٌپرکلسترولمً به که شراٌطً و لٌپٌد  

آٌند مً شمار به کلسترول کاهش براي اٌمن نسبتا داروهاًٌ ها استاتٌن  

 به را ها استاتٌن نباٌد و دهد رخ است ممکن لٌپٌدمً دٌس در ؼٌرطبٌعً کبدي کارکرد هاي آزمون

کرد قطع قبول قابل دلٌل بدون پرخطر بٌماران در خصوص  
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Reference 

www.liebertpub.com 

www.jdmdonline.com 

 

 

 

 

http://www.liebertpub.com/
http://www.jdmdonline.com/
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Metabolic acidosis 

 

اسٌدوز متابولٌک   

 

 

باز می باشد رفتن دست از ٌا( ارگانٌک ؼٌر ٌا ارگانٌک) اسٌدها فزاٌشا اثر در پائٌن متابولٌک اسٌدوز   

برابر که شوند مى بندى تقسٌم آنٌونى گپ براساس متابولٌک اسٌدوز علل  

 ها، سالٌسٌلات) مسمومٌت لاکتٌک، اسٌدوز ،(الکل داري، روزه ملٌتوز، دٌابت) کتواسٌدوز شامل آن علل

باشد مى کلٌه نارسائى و ،(اتانول گلٌکول، اتٌلن  پ.

 

گٌرى اندازه براساس تشخٌص  

 توکسٌک تصوٌر ٌک آوردن دست به و سرم، اسمولالٌته و سرم، هاى کتون لاکتات، گلوکز، کراتٌنٌن،

.باشد مى  
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 ضد   داروهاى فورمٌن، مت مانند) شوند مى تجوٌز متداول طور به که داروهائى از بعضى 

باشند مى لاکتٌک اسٌدوز با همراه گاهى ،(ها رترووٌروس  

 از اعم اختصاصى ؼٌر هاى سمپتوم و کاردٌواسکولر، کلاپس هٌپرونتٌلاسٌون، شامل بالٌنى هاى وٌژگى

باشد مى تاکوما اشتهائى بى  

 

 درمان 

.دارد بٌمارى شدت و علت به بستگى  

.کنٌد تصحٌح را اى زمٌنه اختلال همٌشه   

.است بحث مورد قلٌا تجوٌز   

گردد مى استخوانى بٌمارى شدن بدتر و پروتئٌن اتابولٌسمک افزاٌش اسٌدوزموجب   
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Reference      www.freemd.com 

http://www.freemd.com/
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PKU 

 فنٌل کتونورٌا

 

 آمٌنه اسٌد تجمع بٌماری، اٌن در اصلی اختلال. است نادر مادرزادی نقص ٌک کتونوری فنٌل بٌماری

 مورد آنزٌم وجود عدم دلٌل به آمٌنه اسٌد اٌن تجمع. است عصبی سٌستم و بدن ماٌعات در آلانٌن فنٌل

 ساختمان دهنده تشکٌل اصلی اجزاء ها آمٌنه اسٌد.)دهد می رخ تٌروزٌن به آلانٌن فنٌل تبدٌل برای نٌاز

هستند(پروتئٌن  

 و مؽز در اختلالاتی بروز به منجر و است خطرناک ، کودک بدن در آمٌنه اسٌد اٌن ؼٌرطبٌعی تجمع

شود می پوست  

عوامل و علل   

 به را بٌماری مسبب و معٌوب ژن دو هر باٌد والدٌن ، شود مبتلا بٌماری اٌن به کودکی اٌنکه برای

 اٌن ناقل فقط ، دککو باشند، معٌوب ژن حاوی والدٌن از ٌکی که صورتی در.  کنند منتقل فرزندشان

شود نمی ظاهر او در بٌماری علائم و بوده ژن  
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ها نشانه و علاٌم   

 علامتی هٌچ ، اول های ماه تا است ممکن و است طبٌعی تولد زمان در کتونوری فنٌل به مبتلا نوزاد

 به نسبت اؼلب مبتلا کودکان. است بٌماری علامت اولٌن شدٌد استفراغ اوقات گاهی. باشد نداشته

. باشند داشته آبی چشم و بور موهای است ممکن و دارند تری روشن پوست خود برادران و خواهران

 است ممکن و دهد می کپک بوی ، آلانٌن فنٌل های فرآورده وجود دلٌل به کودکان اٌن تنفس و ادرار

ودر می بٌن از کودک رشد با که شود مشاهده مبتلا کودکان بدن در پوستی( کهٌر) های راش  

 بزرگتری کودکان در. کند می پٌشرفت تدرٌج به ذهنی ماندگی عقب نشود، درمان بٌمار که صورتی در

 بٌش مثل رفتاری ناهنجارٌهای و مؽز نوار در ؼٌرطبٌعی موارد هدؾ، بی حرکات نشدند درمان که

شود می مشاهده رشد ماندگی عقب و( بٌمار سر کوچکی) مٌکروسفالی رٌتمٌک، های تکانه و فعالی  

  

  تشخٌص

 بررسی تشخٌص، روش بهترٌن بٌماری، آهستۀ پٌشرفت و تولد زمان در علائم وجود عدم به توجه با

 چهل تا چهار و بٌست خون آزماٌش انجام برای زمان بهترٌن. است خون آلانٌن فنٌل سطح آزماٌشگاهی

.تاس شده آؼاز پروتئٌنی تؽذٌه که زمانی ٌعنی است تولد از بعد ساعت هشت و  
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 ساٌر همراه به نوزادان همه برای حاضر حال در شود، می نامٌده گاتری تست که آزماٌش اٌن 

 بٌماری، سرٌع تشخٌص دلٌل به. شود می انجام تولد پنجم تا سوم روزهای بٌن ؼربالگری آزماٌشات

شوند می درمان و شده شناساٌی موقع به موارد ؼالب  

  

  درمان

 است کودک ذهنی ماندگی عقب از پٌشگٌری منظور به بدن در آلانٌن فنٌل رمقدا کاهش ، درمان از هدؾ

 شٌرهای باشد داشته آلانٌن فنٌل لحاظ از محدود ؼذاٌی رژٌم باٌد بٌمار هدؾ، اٌن به رسٌدن منظور به

 استفاده شود می توصٌه و هستند محدود آلانٌن فنٌل حاوی ، لوفنالاک مثل بازار در موجود مصنوعی

 مصنوعی شٌرهای از که صورتی در. شود استفاده شٌر نوع اٌن از آن جای به و  قطع ادرم شٌر از

 استفاده هم مادر شٌر از متناوب طور به تواند می شٌرخوار شود می استفاده آلانٌن فنٌل از خالی کاملا  

 کند

لازم های توصٌه     

 آلانٌن فنٌل از محدود و مناسب ؼذاٌی رژٌم با رابطه در تؽذٌه کارشناسان با باٌد مبتلا کودکان والدٌن

جات مٌوه و نشاسته نان، ؼلات، از عبارتند دارند کمی آلانٌن فنٌل که ؼذاٌی مواد کنند مشورت   
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 شود می بٌمار شناختی عملکرد و هوشی بهره در اشکال به منجر بزرگسالی در حتی درمان ادامه عدم

کنند رعاٌت عمر همه برای را آلانٌن فنٌل از دمحدو رژٌم ، بٌماران شود می توصٌه بنابراٌن  

کند می توجهی قابل کمک بٌمار بهبودی روند به آلانٌن فنٌل سطح بررسی و پزشک به منظم مراجعات  

 

 



 31 

 

 

 

Reference     www.guysandstthomas.nhs.uk 

http://www.guysandstthomas.nhs.uk/
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Porphyria 

 پورفٌری

 مواد) ها پورفٌرٌن حد از  بٌش  دفع و تولٌد آنها  مشخصه  كه  ارثً نادر  اختلالات از  گروهً  پورفٌري

. شود مً  ٌافت  زنده  موجودات  همه در  كه  شٌماًٌ  

  جنس در  ولً شود مً  دٌده  جنس دو هر در. شود مً  گرفته  اشتباه  نًروا  اختلالات با  اؼلب بٌمار  اٌن

. است كمتر بالا  سنٌن در  آن بروز  احتمال و  بوده شدٌدتر و تر شاٌع  مؤنت  

  خانوادگً  سابقه  داراي فرد هر. شود نمً  توصٌه  بارداري  بٌماري شدٌد  نوع  به مبتلا  هاي خانم در 

كند  ژنتٌك  مشاوره  به  اقدام باٌد  خانواده  شكٌلت از  قبل  پورفٌري  

  شاٌع  علاٌم   

   سٌنه  قفسه و  شكم درد

  (شٌداًٌ) مانٌا و  افسردگً  جمله از ، روانً  تؽٌٌرات

   تاول و  خارش  جمله از ، پوستً  تؽٌٌرات

پا درد   
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   عضلانً  ضعؾ و  انقباضات

پا و  دست گزگز و  كرختً   

مو حد از  بٌش رشد  

 

  علل   

ها پورفٌرٌن ساز و  سوخت در  ارثً  اختلال  ٌك  

خطر  دهنده  افزاٌش  عوامل      

پورفٌري  خانوادگً  سابقه  

  

  پٌشگٌري    

  توجٌه زٌر  اقدامات  حملات  شدت و  تناوب  كاهش  براي.  نٌست  پٌشگٌري  قابل حاضر  حال در بٌمار  اٌن

شود مً  

   پزشك  توصٌه با مگر ، نسخه  بدون  داروهاي  شامل دارو،  نوع هر  مصرؾ از  اجتناب

بارداري ضد  هاي قرص  مصرؾ از  خودداري  
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خورشٌد  مستقٌم نور از  دوري  

انتظار مورد  عواقب      

  اختلال  اٌن با سالها  بٌماران از  بسٌاري  ولً شود مً  محسوب  علاج  قابل ؼٌر حاضر  حال در  بٌماري  اٌن

 . است  كنترل ٌا  تسكٌن  قابل  درمان با  بٌماري  علاٌم. مانند مً  ندهز

 و مؤثرتر  هاًٌ درمان  كه  است امٌد و  داشته  ادامه  بٌماري  اٌن  درمان و  علل  درباره  علمً  تحقٌقات

شوند  عرضه  بخش علاج نهاٌتا    

  احتمالً  عوارض    

  ولً هستند پذٌر برگشت  عوارض  اٌن اكثر. باشند  همراه  لالاخت  اٌن با  است  ممكن  بسٌاري  عوارض

  هم و  فٌزٌكً  اختلالات  باعث  هم تواند مً  بٌماري  اٌن  عوارض. باشند  داٌمً  است  ممكن آنها از  برخً

گردد  روانً  

  درمان    

  كلً  اصول    

  صورت  مدفوع و ادرار ، خون در ها پورفٌرٌن  آزماٌشگاهً  گٌري اندازه  اساس بر  بٌماري  تشخٌص

گٌرد مً  
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شود  توصٌه  است  ممكن  مربوطه  متخصص با  مشاوره ٌا  درمانً  روان  

باشد  لازم  حملات  طً در  است  ممكن  بٌمارستان در  بستري  ولً ، است  كافً معمولا    منزل در  مراقبت  

 از هستٌد، خورشٌد  مستقٌم نور زٌر در  گرفتن قرار  به مجبور اگر. كنٌد  اجتناب خورشٌد  مستقٌم نور از

كنٌد  استفاده  محافظ  هاي لباس و  كلاه  

 داروها   

نكنٌد  مصرؾ  داروًٌ  هٌچ  پزشك  توصٌه  بدون  

كند  كمك حاد  حملات  درمان ٌا  جلوگٌري  به  است  ممكن  خون ٌا  ورٌدي گلوكز تجوٌز  

  ممكن  كلروپرومازٌن  باره  اٌن در. شود تجوٌز  است  ممكن  راباضط  كاهش  براي  آرامبخش  داروهاي

باشد  كننده  كمك  است  

كند  كمك  قاعدگً از  قبل  حملات  كاهش  به  است  ممكن  گذاري تخمك  مهاركننده  داروهاي  

بٌماري اٌن به ابتلا زمان در فعالٌت      

  آفتاب  معرض در  قرارگٌري در  محدودٌت مگر ندارد وجود  محدودٌتً

  ؼذاًٌ  رژٌم    

كربوهٌدرات از  ؼنً  رژٌم  
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Reference 

 

www.dystonia.org.uk 

www.sciencedaily.com 

 

 

http://www.dystonia.org.uk/
http://www.sciencedaily.com/
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Uremia 

 اورمی

 

اورمٌک همولٌتٌک سندرم (HUS) 

 اٌدز، گاه و( خونی اسهال) دٌسانتری خصوص به ها بٌماری خطرناک عوارض از ناشاٌع سندرم اٌن

است... و لوپوس درمانی، شٌمی  

 

بالٌنی تظاهرات  

بٌماری گانه سه کلاسٌک علاٌم  (hemolytic-uremic syndrome( 

از عبارتند   

؛ همولٌتٌک آنمی  

؛ ترومبوسٌتوپنی  

کلٌه نارساٌی  
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 نارساٌی به شدٌد موارد در ولی ٌابد بهبود سرعت به بٌمار و باشد خفٌؾ است ممکن عارضه اٌن هرچند

.  انجامد می بٌماران 3۶3-۵ در مرگ وحتی(( تراکافت)دٌالٌز نٌازمند) کلٌه  

 در اؼلب. باشد همراه قرمز های گلبول تعداد کاهش با و شود خونرٌزی موجب تواند می انعقادی اختلالات

.کند می پٌدا ضرورت پلاکت ٌا کامل خون انتقال بٌماری، شدٌد موارد  

اورمی عارضه دچار بٌماران از بسٌاری کامل بهبود موجب موقع به و صحٌح درمان    

شود می  

 

آزماٌشگاهی های ٌافته  

  شود، مشاهده جلدی مردگی خون ضاٌعات و ادرار دفع کاهش دٌسانتری، به مبتلا بٌمار در که هنگامی

اورمی است احتمال  

: است کننده کمک تشخٌص در زٌر آزماٌشگاهی های ٌافته صورت اٌن در   

باشد؛ پاٌٌن خون هماتوکرٌت سطح ـ الؾ  

  شود؛ مشاهده شده قطعه قطعه قرمز های گلبول خون، گستره در ـ ب 

  نشود؛ دٌده محٌطی خون گستره در پلاکت ٌا باشد پاٌٌن پلاکت شمارش ـ ج

باشد بالا سرم کراتٌنٌن ٌا خون اوره سطح ـ د  
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 درمان

.است  پتاسٌم دارای ؼذای پتاسٌم، تجوٌز خونی، اسهال با بٌماران در فوق های ٌافته بروز درصورت  
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Reference 

www.muscular-dystrophy.org 

www.amazon.com 

 

 

 

 

 

http://www.muscular-dystrophy.org/
http://www.amazon.com/
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Nimenpic disease 

 بٌماری نٌمن پٌک

 

.است لٌزوزومی های آنزٌم در اختلال متابولٌک بٌماری ٌک باتن، بٌماری نندهما پٌک نٌمن بٌماری  

نوع سه دارای بٌماری ٌنا  

A ، B و C   

 آن به ذٌل که است گرفته انجام درمانی سلول روش با بٌماری اٌن درمان زمٌنه در تحقٌقاتی. باشد می

کنٌم می اشاره   

.است لٌزوزومی های آنزٌم در اختلال متابولٌک یبٌمار ٌک باتن، بٌماری همانند پٌک نٌمن بٌماری  

 فراهم با که کند می پٌدا نادرستی عملکرد سلول خاصی، های آنزٌم نبود علت به باتن، بٌماری در 

 آن روی را نجات عمل حدی تا توان می سالم، های سلول ی واسطه به رفته دست از های آنزٌم کردن

. داد انجام ها  

 اٌن که کنند استفاده ها چربی ساٌر و کلسترول از توانند نمی خوبی به ها ولسل پٌک، نٌمن بٌماری در

شود می ها اندام ساٌر و کبد طحال، مؽز، در ها چربی و کلسترول تجمع باعث امر  
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دارد وجود پٌک نٌمن بٌماری نوع سه  

  A نوع

و زردی بد،ک شدن بزرگ به منجر و آؼاز نوزادی دوره در. باشد می بٌماری اٌن راٌج نوع   

شود می نوزاد مرگ به منجر تولد از پس ماه 31 عمولا  . شود می مؽزی گسترده آسٌب   

 B نوع

 آسٌب مؽز نوع، اٌن در. مٌشوند بزرگ طحال و کبد و کند می درگٌر را سال سٌزده زٌر کودکان معمولا  

مانند می زنده بلوغ سن تا اؼلب بٌماران و بٌند نمی  

 C نوع

 کودکان رد مواقع بٌشتر ولی کند مبتلا را جوان بالػ افراد حتی و نوجوانان کودکان، اندتو می نوع اٌن 

. افتد می اتفاق  

 C نوع

 عصبی مشکلات اٌجاد حد تا اختلالات اٌن سپس و مٌشود آؼاز طحال و کبد در اختلالاتی با معمولا 

 کنترل وظٌفه که مؽز از ای ناحٌه)مخچه در نقص علت به عصبی مشکلات اٌن اؼلب،. کند می پٌشرفت

 مشابه مؽزی زوال به منجر بٌماری اٌن نهاٌتا  . شود می آؼاز چشم حرکت از ،(دارد عهده به را حرکات

دارد دنبال به را مرگ سرانجام مؽز در زوال اٌن و شود می آلزاٌمر  
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C نوع در   

. شود می سلول رد مناسب نواحی به کلسترول توزٌع و طبٌعی، پردازش جذب، از مانع ژنتٌکی نقص 

. اند کرده بررسی اند، بوده آن به مبتلا که افرادی پوست های سلول مطالعه با را بٌماری اٌن محققان

 اٌن در مناسب درمانی راه ٌافتن در اصلی مشکل مطالعه، برای مؽزی های سلول نبودن دسترس در

 در اختلال بٌماری، اٌن بودن کشنده اصلی علت مٌرسدکه نظر به و است پٌک نٌمن بٌماری از نوع

دهد می رخ مؽزی های سلول در که است کلسترول پردازش  

 سلول محققان شده، رٌزی برنامه باز های سلول ٌا و انسانی جنٌنی بنٌادی های سلول از استفاده با

نوع پٌک نٌمن  نقص دارای که اند کرده تولٌد را پرتوانی های  C  پرتوان های سلول آن سپس. هستند 

 سلول در ژنتٌکی نقص چگونگی مطالعه به بتوانند محققان تا کنند اٌجاد را هاٌی نورون تا مٌشودن االق

.دهند قرار آزماٌش مورد را بالقوه داروهای و بپردازند مؽزی های  

 تا کنند استفاده ها سلول اٌن از توانند می محققان که است اٌن شده گرفته کار به روش دٌگر مزٌت

 ٌا موثرند نٌز ها نورون اٌن بر گذارند می اثر پٌک نٌمن پوستی سلولهای روی که هاٌی دارو آٌا ببٌنند

. خٌر  

 به طبٌعی های سلول تزرٌق -درمانی سلول های روش ابداع به زٌادی ی علاقه که وجودی با متاسفانه

 دٌده آسٌب مناطق بهبود باعث قدری شده پٌوند های سلول که امٌد اٌن به مؽز، ی دٌده آسٌب مناطق

 اٌن که دهد می نشان است رسٌده چاپ به تاکنون علمی درمجلات که شواهدی ولی دارد، وجود -شوند

.اند نبوده موثر پٌک نٌمن بٌماری با رابطه در درمانی های روش گونه  
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 زمٌنه اٌن در کشفٌاتی ٌافتن امٌد به را اٌده اٌن محققان برخی و داند نمی را ان علت دقٌقا   کس هٌچ 

است بوده کننده ناامٌد روٌکردها قبٌل اٌن امروز به تا ولی کنند می دنبال  
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Hyperexaluria 

 هٌپراگزالوری

 ترکٌب اگزالات با کلسٌم گوارش دستگاه در. شود می ٌافت گٌاهی منشا با ؼذاهای در عموما اگزالات

 اگزالات ٌا و اگزالاتی های سنگ اوقات گاهی. دهد می کاهش را کلسٌم جذب تواناٌی امر اٌن و شود می

 نتٌجه در و نٌست موجود گوارش دستگاه در کافی کلسٌم که شوند می تشکٌل علت اٌن به کلسٌمی

رود می ها کلٌه به ترشح برای اضافی اگزالات  

 درٌافت کاهش است ممکن پزشک کلسٌم، اگزالات و اگزالات های سنگ از خاص موارد برخی در

نماٌد توصٌه کلسٌم درٌافت افزاٌش همراه به را اگزالات  

 شان ؼذاٌی رژٌم در را اگزالات گرم مٌلی 0۶ از بٌش بٌماران اٌن که شود می توصٌه کلی طور به

 باٌست می را هستند اگزالات از متوسطی ٌا و بالا مقادٌر حاوی که ؼذاهاٌی منظور بدٌن. نکنند درٌافت

نمود حذؾ ؼذاٌی رژٌم از ٌا و داد کاهش  

 مسئول عنوان به ؼذا 1 اما هستند اگزالات زٌادی مقادٌر حاوی که هستند بسٌاری ؼذاهای که چند هر

 فرنگی، توت اسفناج، رٌواس،: از هستند عبارت که شوند می شناخته اگزالات  سطوح افزاٌش اصلی

چای و چؽندر آجٌل، گندم، سبوس شکلات،  
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سی وٌتامٌن که هنگامی   

گردد می تولٌد اگزالات شود، می استفاده بدن توسط  

 دارد ؼذاٌی رژٌم اگزالات کاهش بر توصٌه پزشک که جاٌی در ث وٌتامٌن های مکمل مصرؾ پس

نماٌٌد مشورت تان معالج پزشک با مورد اٌن در باٌست می و نباشد خوبی ی اٌده است ممکن  
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Reference 

 

www.webmed.com 

www.nhs.com 

 

 

http://www.webmed.com/
http://www.nhs.com/
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Hemosystinuria 

 هموسٌستٌنوری

  هموسٌستٌنوری

: شامل آن های وٌژگی که است ارثی متابولٌک بٌماری ٌک   

  ، تکامل در تاخٌر 

  چشمی، مشکلات

  اسکلتی های ناهنجاری

.هستند خون شدن لخته رٌسک افزاٌش و  

.شکند می را سٌستئٌن اسٌدآمٌنه که آٌد می بوجود سنتتاز بتا سٌستاتٌونٌن آنزٌم در نقص   
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.است بدن در آن های متابولٌت و هموسٌستئٌن سمی تجمع دلٌل به آن های نشانه   

. شود می شناخته کلاسٌک نوع عنوان به همچنٌن هموسٌستٌنوری از نوع اٌن   

 دهد، می نشان را خود فرد زندگی اول سال در معمول طور به بٌماری اٌن های نشانه و علاٌم اولٌن

گٌرد نمی شکل بزرگسالی ٌا و کودکی اواخر تا علاٌم بٌماری اٌن تر ملاٌم شدت با افرادی در اگرچه  

شٌوع مٌزان  

. کند می مبتلا دنٌا سراسر در را فرد 119۶۶۶ تا ۲۶۶۶۶۶ در 3 حداقل بٌماری اٌن فرم ترٌن متداول

 ،(301۶۶ در3)آلمان ،(09۶۶۶در3)اٌرلند مانند کشورها بعضی در که رسد می نظر به بٌماری اٌن

است تر فراوان(31۶۶در3)قطر و(00۶۶ در3)نروژ  

وراثت الگوی   

است مؽلوب اتوزومال آن کلاسٌک نوع  
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Reference 

www.sciencedaily.com 

www.medicalnewstoday.com 

 

 

http://www.sciencedaily.com/
http://www.medicalnewstoday.com/
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Respiratory acidosis 

تنفسیٌدوز اس  

 

گرفتن قرار و سلولی خارج ماٌع کربنات بی سطح کاهش معنی به اسٌدوز   

 اسٌدوز ما باشد کلٌه از مشکل اگر کلاسٌک صورت به. باشد می( 0 از پاٌٌنتر) اسٌدی محدوده در خون 

دارٌم تنفسی اسٌدوز ما باشد رٌه از مشکل اگر و متابولٌک  

دهد مى روى حاد تنفسى اسٌدوز شود، مختل ناگهان تنفس که هنگامى  

 در همه از بٌشتر حالت اٌن. رود مى بالا هٌدروژن ٌون ؼلظت و ٌافته تجمع خون دراکسٌد کربن دی  

تنفسً، مجارى حاد انسداد  

آسپٌراسٌون،   

  تنفسً، اٌست 

خاص، رٌوى هاى عفونت  

.دهد مى روى مختل، گازى تبادل با رٌوى ادم و   
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 باعث مختل، تهوٌه   حالت اٌن در. شود مى اٌجاد تنفسى مزمن نارسائى نتٌجه   در تنفسى مزمن اسٌدوز

گردد مى خون  

 

. باشد مى اى تهوٌه وضعٌت و تنفسى دستگاه قدرت به وابسته شدٌدا   تنفسى مزمن سٌدوزا درمان

  تواند مى ،(دارند قرار شده کنترل تهوٌه   تحت که بٌمارانى در مثلا  ) تنفسى اسٌدوز سرٌع تصحٌح

گردد متابولٌک شدٌد آلکالوز به تبدٌل اسٌدوز است ممکن ٌافته، کاهش سرٌعا     
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Reference 

www.uhb.nhs.uk 

www.nutritionandmetabolism.com 

 

 

 

http://www.uhb.nhs.uk/
http://www.nutritionandmetabolism.com/


 57 

 

 

Leshnihan syndrome 

لش نٌهانسندرم   

 حساب به نورولوژٌک و رفتاری ناهنجاری نوعی. افتد می اتفاق مردان در مواقع بٌشتر در سندرم اٌن

.ٌابد می افزاٌش بسٌار اورٌک اسٌد تولٌد مٌزان آن در که آٌد می  

 اسٌد زٌادی. شود می دٌده ادرار و خون در و نرمال شٌمٌاٌی پروسه از زاٌد محصول اورٌک اسٌد 

 همچنٌن و گردد نقرسی ارترٌت سبب و شود انباشته پوست زٌر و شده خارج خون از تواند می اورٌک

. شود کلٌه و مثانه سنگ سبب تواند می اورٌک اسٌد تجمع  

 ماهٌچه، ؼٌرنرمال ؼٌراردی ناگهانی حرکات شامل بٌماران اٌن در رفتاری و عصبی سٌستم اختلال

 به نٌاز و بروند راه توانند نمی اؼلب بٌمار افراد. شود می دٌده ها اندام کوبٌدن کره، حرکتی اختلال

.دارند وٌلچٌر با کمک  

 دارای افراد بٌن در متماٌز رفتاری مشکل ترٌن متداول خود( سر کوبٌدن و گرفتن گاز) کردن زخمی

است نٌهان – لش سندرم  

شٌوع مٌزان  

 فراوانی همٌن با ها جمعٌت همه در" تقرٌبا. است فرد  11۶۶۶۶ در 3 حدود در سندرم اٌن فراوانی

شود می دٌده  
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وراثت الگوی  

به وابسته  X مؽلوب 
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Reference 

 

www.childrenscolorado.org 

www.botanical-online.com 

 

 

http://www.childrenscolorado.org/
http://www.botanical-online.com/
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Respiratory alkalosis 

تنفسیلکالوز آ  

گرفتن قرار و سلولی خارج ماٌع کربنات بی سطح افزاٌش معنی به آلکالوز  PH بازی محدوده در خون 

 اگر و متابولٌک آلکالوز ما باشد کلٌه از مشکل اگر کلاسٌک صورت به. باشد می( 0/۴۵ از بالاتر)

دارٌم تنفسی آلکالوز ما باشد رٌه از مشکل  

 

 بدون حاد هٌپرونتٌلاسٌون.کرد تقسٌم مزمن و حاد دوگروه به بالٌنی نظر از مٌتوان را تنفسی آلکالوز

.مٌآٌد پائٌن هٌدروژن ٌون ؼلظت درنتٌجه مٌدهد، کاهش را  پلاسما، بٌکربنات ؼلظت در تؽٌٌر اٌجاد  

  مننژٌت مانند مؽزی علل ، اضطراب از عبارتند حاد تنفسی آلکالوز علل

 هٌپرونتٌلاسٌون. حاملگی و تب ، پنومونی ، ارتفاعات به صعود ، کافئٌن و آسپرٌن مانند داروهاٌی و

.باشد باکترٌائی سپسٌس زودرس علائم از ٌکی مٌتواند تنفسی آلکالوز همراه به حاد  

 

 علامت و کارپوپدال، اسپاسم ها، اندام پارستزی: از عبارتند تنفسی حاد آلکالوز بالٌنی تظاهرات 

مثبت شوستک  
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 مزمن، هٌپوکاپنی به کلٌه پاسخ. مٌشود اٌجاد کبدی و رٌوی بٌمارٌهای در تنفسی مزمن آلکالوز

 ؼلظت آوردن پائٌن آن متعاقب و بٌکربنات، دفع افزاٌش فٌلتره، بٌکربنات بازجذب کاهش صورت به

. مٌباشد پلاسما بٌکربنات  

 

 وجود حالت همٌن نٌز هٌپرکلرمٌک اسٌدوز در. مٌٌابد افزاٌش کلرٌد ؼلظت بٌکربنات، ؼلظت افت با

  خون گازهای گٌری اندازه هٌپرکلرمٌک، اسٌدوز از تنفسی مزمن آلکالوز افتراق راه تنها و دارد،

 مٌباشد
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www.nhs.com 

www.webmed.com 

 

 

http://www.nhs.com/
http://www.webmed.com/

