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 :چكيده
دريفوس  در اواسط كودكي ديده مي شود و الگوهاي وراثت آن مغلوب وابسته بـه                 -ني امري ديستروفي عضلا           
اوليـه بـه ويـژه      ) Contractures(كوتاهي هاي -١ :سه يافته كلاسيك آن شامل    .اتوزومال غالب يا مغلوب مي باشد      جنس ، 

 آرام پيشرونده و آتروفـي در  ضعف -٣اختلالات هدايتي قلب   -٢تاندونهاي آشيل و عضلات پشت گردن        در آرنج ها ،   
شروع زودرس كوتاهي ها قبل از ظهور هر نوع ضعف قابل توجـه ماهيچـه اي مخـتص ايـن                     .هموروپرونيال مي باشد  

 .بيماري مي باشد
 شان انجام گرفته است كه اولي با ضـعف عضـلات  اي ساله ٨ ساله و خواهر ٥/٣ و ١٢ دو برادربر روي اين مطالعه             

مورد سـوم  . بودماه قبل مراجعه كرده ٨مورد دوم  به دليل راه رفتن بر انگشتان پاها از            .بازوها مراجعه كرد  ها و    شانه
  و ٤با مشكل در نشستن و راه رفتن مراجعه و عمل جراحي بـر روي تانـدونهاي آشـيل او و مـورد اول بـه ترتيـب در                             

 . سال قبل انجام شده بود٨
 مثبت و Gower’s sign سه بيمار كوتاهي تاندون هاي آشيل ،ضعف عضلات ناحيه لگن،در معاينات فيزيكي در هر          

Tip toe walkingاكوكارديوگرام در دومورد اول و آنزيم . مشاهده شدCK   نـوار  .در هر سه بيمار طبيعـي بـوده اسـت
 در مـورد اول غيـر       بيوپسـي ماهيچـه اي    .را نشـان داد   )٣:١(قلب در هر سه فرد،فلوتر دهليزي با بلاك دهليزي بطني           

يافته هاي ميوپاتي در الكتروميـوگرافي هـر سـه بيمـار            .اختصاصي و در مورد دوم آتروفي خفيف موضعي گزارش شد         
 ماننـد  ييورزشهاي كششـي و مـداليتي هـا   .خانواده اتوزومال غالب مي باشداين الگوي ژنتيكي بيماري در   .مشاهده شد 

 برده شد كه در مورد دوم بي نتيجه بود و توصيه به آزاد كردن تاندون                اولتراسوند و هات پك براي اين بيماران بكار       
 . آشيل شد

 

  كوتاهي /ديستروفي عضلاني / امري ـ دريفوس  : كليد واژه ها
 

 :مقدمه 
ميوپاتي ها يك گروه از بيماريهاي ماهيچه اي هسـتند                

 ابتداي اندامها  كه شايعترين علامت آنها ضعف ماهيچه هاي
 
 
 
 
 
 
 
 

 

ديستروفيهاي عضلاني،گروهي از بيماريهـاي ارثـي       .مي باشد 
ــاتي پيشــرونده مشــخص   كــه باشــند مــي ــه وســيله ميوپ  ب
 ).١(شوند مي
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ديستروفيهاي شايع عبارتند از ديستروفي عضـلاني             
دريفوس  ـ امري عضلاني ديستروفي آن نادر نوع .بكر و دوشن

ــد  ــي باش ــلاني   ).٢(م ــتروفي عض ــت ديس ــاي وراث  الگوه
مغلـوب  )الـف  :دريفوس به سه صورت مـي باشـد  ـ امري  

وابسته به جنس،كه شايع ترين فرم مي باشد و به دليـل            
 )X)Xq28 روي كرومــوزم Emerinجهــش هــايي در ژن 

دو  .اتوزومال مغلوب )اتوزومال غالب  ج   )ب .ايجاد مي شود  
در Lamin A/C فرم اخير بوسيله ايجاد جهش هـايي در  

يـك  ).٣)(lq11-q23( به وجود مـي آيـد      ١روي كروموزم   
ضعف آرام پيشرونده همراه با آتروفي در ناحيـه بازوهـا و            

ندام هـا معمـولاً     عضلات انتهاي ا  .ساق ها ديده مي شود      
 ايـن بيمـاران     ،از نظر درگيري قلبـي       .گرفتار نمي شوند  
 ك قلبـي مراجعـه كننـد كـه بيشـتر           وممكن است بـا بل ـ    

 در اواخـــر دهـــه دوم يـــا اوايـــل دهـــه ســـوم ديـــده  
 .مي شود

علائم اوليه شـامل بـرادي كارديـا و طـولاني شـدن                   
الكتروكـارديوگراف   ).٢(در نوار قلب مـي باشـد      PRفاصله  

 سـالگي غيـر طبيعـي       ٣٠ تـا    ٢٠اين بيماران معمولاً در     
 .است و درجاتي از بلوك دهليزي بطني را نشان مي دهد        

درگيري دهليز زودتر از بطن اتفاق مي افتد و به صـورت            
اختلالات هـدايتي   .آريتمي هاي دهليزي ظاهر مي شود       

 "كـلا سالگي اتفاق مي افتد و      ٤٠تا٣٥در همه بيماران در     
تعبيـه ضـربان سـاز        اخـتلالات هـدايتي،    ظاهر شـدن  با  
)Pacemaker(            در بيماران ضـروري اسـت و مـي توانـد از

ايــن نــوع  در ).٤(جلــوگيري كنــدآنهــا مــرگ ناگهــاني 
شــدت بيمــاري قلبــي بيشــتر از  ديســتروفي عضــلاني ،

 ).٤(ميوپاتي مي باشد
در اين بيماران چربي و فيبـروز جـايگزين ميوكـارد                 

،  هر چند آريتمي  ).٥(ها مي شود  قلب بخصوص در دهليز   
بيماران است اما كارديوميوپاتي     اين قلبي تظاهر ترين شايع

 نيز مي توانـد در ايـن بيمـاران بـويژه در آنهـايي كـه بـا              
 ).٦(ضربان ساز عمر طولاني مي كنند اتفاق بيفتد

در فنوتيپ مغلـوب وابسـته بـه جـنس ديسـتروفي                  
در ماهيچه  Emerinدريفوس عدم وجود  ـ  عضلاني امري

 ).٥(مخطط و قلبي عامل بيماري مي باشد
 تشخيص اين بيماري به وسـيله علائـم كلينيكـي ،                

بيوپسي ماهيچه اي    ، نوار قلب  ، مطالعات الكتروميوگرافي 
بيوپسي ماهيچه اي   .  امكان پذير مي باشد    DNAو آناليز   

 انـــــو آتروفي را نش١ميوپاتيك و عمدتاً فيبرهاي نوع 

 
 ك ــالكتروميوگرافي سوزني معمولاً ميوپاتي). ٧(دهد مي

 مي باشـد اگـر چـه ممكـن اسـت الگـوي نوروژنيـك در                
مســير بيمــاري ماننــد ).٨(بعضــي بيمــاران ديــده شــود 

ديستروفي بكـر خـوش خـيم مـي باشـد ولـي ضـعف و                
كوتــاهي هــا ممكــن اســت در بعضــي بيمــاران شــديدتر 

اتي آرام پيشرونده   اين بيماري معمولاً يك ميوپ    ). ٩(باشد
 اســت ولــي در تعــدادي از آنهــا بيمــاري خيلــي شــديد  

بعضي از بيماران تا زمان بزرگسـالي قـادر     ).١٠(مي باشد 
 آنها معمولاً تـا ميانسـالي   ءبه راه رفتن مي باشند ولي بقا      

 ).١١(مي باشد
 :معرفي بيمار 

 در ٨١مـاه سـال   ساله در ارديبهشت    ١٢پسري  :١مورد        
هيد بهشتي ياسوج با ضعف عضلات شانه و        بيمارستان ش 
 بـا كوتـاهي    سالگي ٤ مشكل بيمار در   .كرد بازوها مراجعه 

تاندونهاي آشيل شـروع و در همـان سـال بـا تشـخيص              
Bilateral pes equinus deformity  عمــل جراحــي، 

ــام      ــامبرده انج ــراي ن ــيل ب ــدونهاي آش ــردن تان  آزاد ك
 .گرفت
 ، ضلات بازوها و شانه هاآتروفي دو طرفه ع در معاينه      

Gower’s sign،ــت ــا متوســط    مثب ــف ت ــاهي خفي كوت
ــل     ــي مفاص ــه حركت ــاهش دامن ــيل و ك ــدونهاي آش  تان

دور  ،٥/٣ آرنـج    قدرت عضلات خـم كننـده     .ران ديده شد  
معاينـه   . بود ٥/٤و ساير عضلات    ٣-٥/٤كننده هاي شانه    

راه .بود٢/١حس طبيعي و رفلكسهاي عمقي وتري حدود        
 Tip toe walking ,Wide based gaitر بصورت بيما رفتن
 .واحد در ليتر گزارش شد    ٣٠٠ سرم CKميزان آنزيم    .بود

براي بيمار الكتروميـوگرافي و مطالعـات هـدايت عصـبي           
ــبي      ــدايت عصـ ــات هـ ــه در مطالعـ ــد كـ ــام شـ  انجـ

طبيعـي  )زمانهـاي تـأخيري    ،   ارتفاع ،   سرعت(تمام موارد 
 كـــاهش  در الكتروميـــوگرافي چنـــد فـــازي، و بودنـــد

مشاهده شد و ) Motor Unit(زمان و ارتفاع واحد حركتي
فراخـواني  . فراخواني واحد حركتي كافي تـا كـاهش بـود         

كه مشخصه ميوپاتي ميباشد ) Easy recruitment(آسان 
ــزرگ   ــريني بـ ــلات سـ ــه  )G.Maximus(در عضـ و سـ

نوار قلـب ايـن بيمـار فلاتـر         .مشاهده شد )Deltoid(گوش
 .طني را نشان دادك دهليزي بودهليزي با بل

ساله با مشـكل راه رفـتن بـر روي          ٥/٣پسري   :٢مورد      
ماه پيش شروع شده بـود  مراجعـه         ٨انگشتان پاها كه از     

 ).١تصوير (كرد
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 ١تصوير 

 
 

 سابقه خانوادگي مثبت بيماري ميوپاتي در برادر بزرگتـر        
 .وجود داشت) مورد اول( 

 دو طرفه تاندون آشـيل،    در معاينه فيزيكي ،كوتاهي           
Gower’s sign  مثبت،Wid-based gait ،  حس طبيعي و

در پاراكلينيك ،ميزان    .بود٢/٢رفلكس هاي عمقي وتري     
 ـ      ٤٠سـرم CKآنزيم   ام مـوارد   ـــ ـتم .دو واحـد در ليتـر ب

مطالعه هدايت عصبي طبيعي و در الكتروميوگرافي،چنـد        
فازي در عضلات سوزن شده ديده شـد همچنـين زمـان            

ارتفـاع كـم و فراخـوني سـاده در           حد حركتـي كوتـاه،    وا
نوار قلـب ايـن بيمـار             .عضلات سريني بزرگ مشاهده شد    

 .ك دهليزي بطني را نشان دادونيز فلوتر دهليزي با بل
ساله دو بيمار فوق كه بـا مشـكل در          ٨خواهر  :٣مورد        

ــرد و در   ــه ك ــتن مراجع ــتن و راه رف ــا ٤نشس ــالگي ب س
در .د اول دوبـار جراحـي شـده اسـت         تشخيص مشابه مور  

معاينــه كوتــاهي دو طرفــه تانــدون آشــيل و ران،حــس  
 و قــدرت عضــلات ٢/٢طبيعي،رفلكســهاي عمقــي وتــري

 CKميزان آنـزيم   .ودــــ ب٥/٤ابتداي اندامهاي تحتاني 

تمـام مـوارد مطالعـه       .دـــــو  واحـد در ليتـر ب      ١٤١سرم
ني هدايت عصبي طبيعي ولي در الكتروميوگرافي فراخـوا       

  .ســـاده در عضـــلات ســـريني بـــزرگ مشـــاهده شـــد
همچنــين ارتفــاع و زمــان واحــدهاي حركتــي كــاهش و 

نوار قلب اين بيمارشبيه دو مورد قبلي بود         .چندفازي بود 
 ).٢تصوير (
 
 
 
 
 

 ٢تصوير 

 
 .نوار قلب پدر و مادر اين كودكان طبيعي بود

 :بحث
ــري        ــادر  -ديســتروفي عضــلاني ام ــوع ن ــوس ن دريف

در ١ميـزان بـروز آن      .عضلاني مي باشـد   هاي  وفي  ديستر
  ،   ٢٠٠١در سـپتامبر    ).٢(هزار تخمين زده مي شود    ١٠٠

Francesco Muntoni  ــام ــدي بنـ  SEPN1)( ژن جديـ
Selenoprotein 1   كشف كرد كه باعث ايجاد فرم نـادري

 كه بنا بـه نظـر      از ديستروفي عضلاني مادرزادي مي شود     
در ايـران   ). ١٢(باشـد ايشان در تركيه و ايران شايع مـي         

مطالعــه كــاملي روي ديســتروفي هــاي عضــلاني انجــام  
 نگرفتــه اســت و ميــزان بــروز و شــيوع آنهــا نامشــخص  

بيماريهـاي   در تشـخيص هـاي افتراقـي آن ،         .مي باشـد  
با توجه به موارد زير ديستروفي      . زيادي مطرح مي باشند   

 دريفـوس قابـل تمـايز از دوشـن و بكـر       ـ  عضلاني امري
 :مي باشد

 نبودن هيپرتروفي كاذب عضلات مخطط-١
 گرفتاري اوليه بازوها با كوتاهي هاي آرنج-٢
شروع اوليه غيرطبيعـي هـاي هـدايتي قلـب و ريـتم             -٣

همچنين در ).١٣)(Atrial dysrhythmia(نامنظم دهليزي
طبيعي يا مقـداري بـالا            CKدريفوس مقدار آنزيم    –امري  

برابر و در بكر    ٣٠٠-٤٠٠مي باشد ولي در بيماري دوشن       
مقادير اين آنزيم بالا مي باشد ولـي نسـبت بـه بيمـاران              

بواسطه گرفتاري و كوتاهي اوليـه    ).٢(دوشني كمتر است  
 ،درگيري قلبـي و   CKبازوها و طبيعي بودن ميزان آنزيم       

نبودن هيپرتروفي كاذب ساقها در بيمـاران فـوق بيشـتر           
 .دريفوس مطـرح مـي باشـد تـا بكـر يـا دوشـن        ـ  امري

 Congenital myopathiesتشخيص افتراقي مطرح ديگـر 
ميوپاتي هاي غيرپيشرونده يـا      مي باشد كه به گروهي از     

يـا   Hypotoniaبه آرامي پيشرونده اطلاق مي شوند و بـا          
در اين بچه ها     .ضعف در دوران نوزادي مراجعه مي كنند      

 Motorبطور شايع كاهش حركات خودبخودي و تـأخير  

milestones  ايـن بيمـاران داراي عضـلات       .ي شود  ديده م
مي باشند و ناهنجاريهـاي فيزيكـي ماننـد         )flabby(شل  

High palate,Pectus excavatum , Elongated face, Scoliosis 
 در اين بچه ها معمولاً طبيعي       CKهمچنين آنزيم    .دارند

 بـا توجـه بـه شـروع بيمـاري در حـدود              ).١٤(مي باشـد  
نداشتن  ي ها و  ـــــكوتاهمشكل اوليه وجود     ،  سالگي ٤

دريفوس بيشـتر   ـ  ريـــناهنجاري در سه بيمار مزبور ام
 ر ـــــاز تشخيص هاي افتراقي ديگ .رح مي باشدــــمط
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Hereditary motor and sensory neuropathies        
 ، ميباشد كه مشخصه سه تايي آنها شامل تغييرات حسي

 ).١٥( ضعف انتهاي اندامها و كاهش رفلكس ها مي باشد        
در اين بيماران به دليـل داشـتن حـس و رفلكـس هـاي               
عمقي وتري طبيعي،  نبودن الگوي نوروژنيك و طبيعـي          
ــوگرافي    ــبي  در الكترومي ــدايت عص ــات ه ــودن مطالع ب

ص ــــ ـتشخي .ي كمتر مطرح مي باشـد     ـــــــــنوروپات
 Juvenile spinal muscular atrophyافتراقــي ديگــر 

(Kugelberg Welander disease) شروع ايـن  . مي باشد
بيماري با آتروفي و ضعف قرينـه ناحيـه لگـن و ابتـداي              

 طبيعي ، وجود كوتاهي ها  ).٢(اندامهاي تحتاني مي باشد   

بــودن ارتفــاع پتانســيل عمــل تركيبــي ماهيچــه اي در  
افي الكتروميوگر عصبي،الگوي ميوپاتي در   هدايت مطالعات

گـر چـه    . و درگيري قلب بر عليه اين بيماري مـي باشـد          
ــتم ــدايتي سيس ــدتاً ه ــب عم ــار در قل ــتولوژي گرفت   هيس

ولـي مـرگ ناگهـاني در پسـران هموزيگـوت و          باشد نمي
دختران هتروزيگـوت شـايع مـي باشـد بنـابراين تعيـين         

 ).١٦(ناقلين مي تواند نجات دهنده فرد باشد
ــتروفي عضــلا        ــاران ديس ــاير در بيم ني دوشــن و س

هيپرترمي بدخيم مي تواند هنگـام بيهوشـي    ميوپاتي ها، 
و از آنجــا كــه دربرخــي از ايــن بيمــاران )٢(بوجــود آيــد

مشكلات قلبي وجود دارد و عمل جراحي مي تواند باعث          
عوارض قلبي شود،قبل از هر گونـه عمـل جراحـي بايـد             

 ).٥(متخصص بيهوشي از نوع بيماري اطلاع داشته باشـد        
ك دهليزي بطني در هنگـام بيهوشـي        واين بيماران بل  در  

 ).١٧(مي تواند بوجود آيد
دريفوس به  ـ  باتوجه به الگوهاي وراثت بيماري امري     
وزومال ات بصورت خانواده اين وراثت در  الگوي كه ميرسد نظر

انجام شده بود    ٢٠٠٠در مطالعاتي كه تا سال    . غالب باشد 
  وابسـته بـه جـنس       الگوي وراثـت ايـن بيمـاري مغلـوب        

دريفوس  ـ وقتي بيماري هدايتي در امري ) .٢(بوده است
 ظـــاهر شـــود ضـــربان ســـاز دائمـــي بطنـــي توصـــيه 

آريتمـي  ). ٥(كه مي تواند نجـات دهنـده باشـد         مي شود 
دريفوس است كه  ـ  شايعترين تظاهر قلبي بيماران امري

مي تواند بصورت اختلالات توليدي ايمپالس يـا هـدايتي          
در هر سه  بيمار مورد مطالعـه آريتمـي هـاي            ).١٨(باشد

از آنجـا كـه ديسـتروفيهاي عضـلاني          .قلبي وجود داشت  
لــذا لازم اســت بــراي  )٢(بيماريهــاي ارثــي مــي باشــند

 ن در ـــص داخل رحمي بيماري و تعيين ناقليــــتشخي

 
 .انجام شودDNA دوران جنيني آناليز 

،  Bracing ، دريفوس ضربان سـاز  ـ  در درمان امري      
شروع به موقع و مكرر ورزش محدوده حركتي و وضعيت          
مناسب عضـو دچـار كوتـاهي مـي توانـد كمـك كننـده               

همچنين ورزشهاي كششـي باعـث بـه حـداقل       ).٢(باشد
درمــان ارتوپــدي  ).١٩(رســاندن كوتــاهي هــا مــي شــود

دريفـوس شـامل آزاد كـردن       -ديستروفي عضلاني امـري   
ر سـاير عضـلات     كوتاهي تاندون هاي آشـيل و همينطـو       

مشخصات منحصر بفردي كه در      ).٢٠(اطراف پا مي باشد   
 :سه بيمار وجود داشت به شرح زير مي باشد

الگوي وراثت،كه در ايـن خـانواده بصـورت اتوزومـال            -١
ولي در منابع قديمي مغلـوب وابسـته بـه           غالب مي باشد  

 ).٢(جنس بود
گرفتاري قلب در سن پايين كه در هر سه بيمار وجود           -٢

دريفوس بيشـتر   -با توجه به اينكه در بيماران امري       .دارد
 ).٤(در اواخر دهه دوم درگيري قلب بوجود مي آيد

نياز به درمان جراحي آزاد كردن تاندون ها در سن و            -٣
در صورتيكه در منابع توانبخشـي توصـيه         ،   زمان مناسب 

 ).٢(به عملهاي جراحي نشده است
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