
  76  71اره مسلسل ـــ ، شم1393 بهار ، 1 ، شماره بيست ويكم دوره       علمي دانشگاه علوم پزشكي و خدمات بهداشتي درماني همدان   مجله
  

  
  گزارش موردي

  

   يك بيمار مبتلا  به سندرم ايكتيوزلاملارمعرفي
    

  **حسن فقانيدكتر ،  **بيتا شرفيدكتر  ،*غلامرضا عشقيدكتر 
  

               7/8/92  :  ،  پذيرش    16/4/92  :دريافت 
  

  :چكيده
 1 مغلوب به علت فقدان ژن ترانس گلوتاميناز سندرم ايكتيوزلاملار يك ژنودرماتوز نادر است كه اغلب به صورت اتوزوم :مقدمه 

  .به ارث مي رسد
  او داراي پوسـته هـاي بـزرگ پوسـتي بـصورت پـلاك       .  ساله كه ماحصل ازدواج فـاميلي اسـت      6بيمار دختري است     :معرفي بيمار   

لبيـون و هيپـوپلازي     وجود نداشت، سفتي پوست صورت باعث اكتروپيون، اك       اريترودرمي   .مي باشد كه نمايي موزائيكي شكل دارد      
و كراتـودرمي پالموپلانتـار داشـت ضـمناً         ) خصوصاً در نواحي حاشيه اسكالپ    (اسكار گذار بدليل سفتي پوست      . لاله گوش شده بود   

والدينش سابقه عدم تحمل به گرما را در او مي دادند كه اين به دليـل  . ديستروفي و ضخيم شدن ناخن ها در او مشاهده مي شد  
به دليل تجمع پوسته در گوش خـارجي، بيمـار سـابقه عفونـت هـاي مكـرر گـوش                    .  اپيدرمال كانال هاي عرق بود     تنگ شدن اينترا  

 .  داشت

  .لاملار بودوزبيمار تحت بيوپسي قرار گرفت و بر اساس نماي باليني و نمونه برداري تشخيص او ايكتي :نتيجه نهايي 
 

  طاسي/ لانتار كراتودرمي پالموپ/ ايكتيوزلاملار / اكتروپيون  :كليد واژه ها
  

  :مقدمه 
سندروم ايكتيوزلاملار يـك بيمـاري ژنودرمـاتوز نـادر                

 هـزار و    300 هزار تا يـك در       200شيوع يك در هر     (است  
 و  ) هـزار مـي باشـد      90در مناطق با شيوع بيشتر يـك در         

اغلب به صورت اتوزوم مغلوب به علـت فقـدان ژن تـرانس             
 ).1(سدگلوتاميناز يك به ارث مي ر

ايكتيوزلاملار يك اختلال شديد است كه در بدو تولـد               
 مشهود است و در سراسر زنـدگي بـدون فـروكش كـردن،            

 گرفتـار در يـك ممبـران       بيـشتر نـوزادان   . پايدار مي مانـد   
. شوند مي كولوديون همراه با اريترودرمي زمينه اي پوشانده    

 طي چند هفته اول عمر ممبران كولوديـون بـه تـدريج بـا             
پوسته هاي بزرگ ژنراليزه جايگزين مي گردند و به صورت          
تيپيك ايكتيوزلاملار توسط پوسته هاي  بـزرگ، قهـوه اي           
تيره و شبيه بشقاب كه يك پترن موزائيك مانند يا شـبيه            
  پوست درخت با حداقل يـا بـدون اريترودرمـي را تـشكيل             

  
  

اند  چسبيده پوسته ها از مركز. شوند مي دهند، شناخته مي
حاشيه بر آمده دارند كـه اغلـب منجـر بـه فيـشر هـاي                 و

  ).1(سطحي مي شوند
 شـايعي باعـث     طـور كشيده شدن پوسـت صـورت بـه              

اكتروپيـون، اكلبيـوم و هيپــوپلازي بـارز غـضروف بينــي و     
اكتروپيون شديد ممكن است منجـر بـه از          .گوش مي شود  

ــا    ــا ابروه ــا ي ــژه ه ــوي م ــتن م ، ) Madarosis(دســت رف
ت و بسته شدن ناكامل پلك همراه با كراتيت به          كنژنكتيوي

كشيدگي و فـشردگي اعمـال شـده توسـط          .دنبال آن شود  
پوست سفت و كشيده باعث ايجاد آلوپسي اسـكارنيگ، بـه           

شفت هـاي مـو     . اسكالپ مي شود  ) پريفري(ويژه در محيط  
نرمال هستند اما اغلب توسـط اسـتراتوم كورنئـوم ضـخيم            

  ).1(پوشيده مي شوند
  نسداد داخل اپيدرمي غدد عرق اغلب منجـر بـه عـدم            ا     

   پوسـت  تحمل گرمايي شديد مي شود، در حاليكـه تجمـع         
  
  
  

 ــــــــــــــــــــــــــــــــــ 
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  علوم پزشكي همدان دانشكده پزشكي دانشگاه پوستيار گروه دست ***
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ــسداد    ــه ان ــد منجــر ب ــال گــوش خــارجي مــي توان در كان
  ).1(كلونيزاسيون باكتريال و عفونت راجعه گوش شود

تست هاي تشخيصي و پروسيجرهاي غربالگري سـريع             
ــرانس گل  ــود تـ ــين كمبـ ــراي تعيـ ــازبـ ــامل1وتامينـ   شـ

immunostaining  پايه بر مولكولار ژنتيكي  و تستهاي DNA 
در فاميلهاي با موتاسيونهاي     تولد از قبل تشخيص دارد وجود

شناخته شده توسط نمونـه بـرداري پرزهـاي كوريـوني يـا             
   ).1(آمنيوسنتز در مراحل اوليه حاملگي قابل انجام است

  :معرفي بيمار
  اي كـه ماحـصل ازدواج فـاميلي         سـاله  6بيمار دختـر         

اسـت و از بـدو تولـد در يـك پـرده             ) پسرخاله دختر خاله  (
ــتي ــفاف پوس ــون(ش ــشاي كلودي ــده اســت ) غ ــد ش . متول

چـرخش  (و اكلوبيوم ) چرخش به خارج لبه پلك    (اكتروپيون
داشته است همجنين دچارمشكل تنفسي در ) به خارج لبها 

ري گرديده  بستبنت  بدو تولد بوده كه چهارروز زير دستگاه        
و پيتريـازيس  ) الوپـسي (مناطقي از موي سر ريختـه     . است

آميانتاسه و پوسته هاي ضخيمي كه باعث چسبندگي موها 
هاي ورقه اي بزرگ و ضخيم       پوسته. وجود دارد  سر شده در 

در صورت و بدن كه شامل نواحي فلكـسور و اكستانـسور و             
  ).2و1شكل(كف دست و پا مي باشد وجود دارد 

  

  
   اكتروپيون و پيتريازيس آميانتاسه در سر:1شكل

  

  
پوسته هاي ورقه اي ضخيم در اندام فوقاني و تنه كه : 2شكل

  نماي موزائيك مانند ايجاد كرده است

  
به علت خودداري از دادن آزمايش ژنتيـك فرزنـد دوم                

خانواده نيز به اين بيماري مبـتلا گـشته اسـت كـه علائـم               
ــري دارد  ــيك) 3شــكل(خفيــف ت  ســابقه خــانوادگي از نل

  .بيماري پوستي در هيچ يك از بستگان وجود ندارد
  

  
  

  فرزند دوم خانواده كه علايم خفيف تري دارد: 3شكل
  

در پـــاتولوژي انجـــام شـــده هيپركراتـــوز ارتوكراتوتيـــك 
ــا     ــسوريازيفرم ي ــب پ ــك اغل ــدرم آكانتوتي ــديد،يك اپي ش

درمال ميزان پروليفراسيون اپي ـ  . پاپيلوماتوس را مي پوشاند   
شكاف هاي كلـسترولي     .نرمال يا اندكي افزايش يافته است     

طويـل شـده و تعـداد قطـرات ليپيـد شـفاف در اسـتراتوم        
كورنئوم و عدم وجود يك پوشش سلولي كورنيفيه توسـط          

  .ميكروسكوپ الكتروني مشاهده مي شود
  :بحث
سندروم ايكتيوزلاملار يك اختلال شديد اسـت كـه از               

يباشـد و در سـرتا سـر زنـدگي بـدون      بدو تولـد مـشهود م    
بيـشتر نـوزادان گرفتـار در       . فروكش كردن، پايدار مي ماند    

يك ممبران كولوديـون همـراه بـا اريترودرمـي زمينـه اي             
پوشانده مي شوند كه طي چند هفته اول عمر به تدريج بـا          

 به صورت). 1(شوند هاي بزرگ ژنراليزه جايگزين مي پوسته

اي تيره   بزرگ قهوه  هاي پوسته طتوس ايكتيوزلاملار تيپيك
و شبيه بشقاب كه يك پترن موزائيك مانند بـا حـداقل يـا              
. بدون اريتردرمي را تشكيل مي دهند شـناخته مـي شـود           

ــه طــور شــايعي باعــث    كــشيده شــدن پوســت صــورت ب
اكتروپيـون، اكلبيـوم و هيپــوپلازي بـارز غـضروف بينــي و     

  .گوش مي شود
در بيماران ايكتيوز عملكرد محـافظتي اپيـدرم كـاهش              

مي يابد كه همراه با از دست دادن آب از ترانس اپيـدرمال             
درمان شامل هيدريشن، لوبريكانت و كراتوليتيك . مي باشد

  دــاست، شدت بيماري اغلب درمان سيستميك با رتينوئي
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خــوراكي را از مراحــل اوليــه كــودكي ضــروري مــي ســازد 
ي حـل مـشكل عـدم تعـادل دمـا ترمـوديس             همچنين برا 

ريگولاسيون در اين بيماران به طور موفقيت آميـزي بكـار           
  ).2(رفته است

    Liarozole             به انـدازه آسـيترتين مـوثر اسـت و قابليـت 
  عـدم تحمـل بـه گرمـا        ). 3(تحمل مطلوب تري هـم دارد       

 مثل مرطوب كردن مكـرر  Palliative مي تواند با اقدامات 
يا استفاده از تهويـه كننـده هـوا يـا مرطـوب             پوست با آب    

  ).1(كننده ها بهتر شود
اكتروپيون شديد نياز بـه بررسـي افتالمولوژيـك و اگـر                

لازم باشد ترميم جراحي براي جلوگيري از آسيب قرنيه اي   
  .غير قابل برگشت دارد
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Abstract 
 
Introduction: Ichthyosis lamellar syndrome is a rare genodermatosis and in most families is 
inherited as an autosomal recessive trait because of transglutaminase-1 deficiency. 
Case Report: Our patient was a 6 year old girl and she was the result of consanguinity. She had 
large plate-like scales. The scales had mosaic-like pattern and erythroderma was absent. 
Tautness of her facial skin was associated with ectropion and eclabion and hypoplasia of 
auricular cartilages. She had scarring alopecia because of taut skin (specially at the periphery 
of scalp). She also had palmoplantar keratoderma and secondary nail dystrophy and thanked 
nails. Her parents also gave us the history of heat intolerance and it is because of interaepi-
dermal constriction of sweat ducts. Our patient had the history of recurrent ear infections and 
it is because of accumulation of scales in the external ear. 
Conclusion: Our patient underwent a biopsy and based on our clinical findings her diagnosis 
was lamellar ichthyosis. 
(Sci J Hamadan Univ Med Sci 2014; 21 (1):76-79) 
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