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 يگزارش مورد
 

 گزارش سه مورد ديس پلازي كندرواكتودرمال 
  )سندرم اليس ـ وان كرولد(

   

 **غلامعلي معموريدكتر ،  *فاطمه ناصريدكتر 
 

 :چكيده
تريـادپلي داكتيلـي    اسـت كـه بـا     ياديسپلازي كندرواكتودرمال يـك بيمـاري نـادر    Van Creveld Ellias سندرم          

Postaxial  ديـس پـلازي     بـه كوتـاه قـدي آكرومزومليـك شـده و           كـه منجـر    لازي غضروفي اسـتخوانهاي دراز     ، ديسپ
 علائـم كوتـاه قـدي اكرومزومليـك ،      مبـتلا بـه ايـن سـندرم بـا      ه سه نوزادعالطاين م در .اكتودرمال مشخص مي شود   

 كه دو ونارسايي تنفسي شديد ، هيپوپلازي ناخن وقفسه سينه باريك بادنده هاي كوتاه  Postaxialپلي داكتيلي دوطرفه
   .گرددمعرفي مي  هستند برادر و خواهر  آنهانفر

 

  وان كرولدـ سندرم اليس  / چند انگشتي : كليد واژه ها
 

 :مقدمه 
 Ellis اولين دفعه توسط الـيس  كرولد سندرم اليس وان      

 دگردي ـ گزارش ١٩٤٠سال   در Van- Creveldوان كرولد و
ولـي   .زي كندرواكتودرمال ناميده شـد تحت عنوان ديسپلا  و

 نظـر   بـراي آن در Ellis-Van Creveldنـام سـندرم    بعـدها 
ميـزان   اسـت و    اين بيماري سندرمي نادر    .)١-٣(گرفته شد 

ايـن   )٣( مي باشد  ٦٠٠٠٠ در ١جمعيت عمومي    آن در  بروز
ژن  سندرم به صورت صفت اتوزمال مغلوب به ارث رسيده و         

 فراوانـي آن در    و دارد  قرار ٤م  آن روي بازوي كوتاه كروموزو    
 ).٤(جنس مساوي است  دو

 ديســپلازي غضــروفي ، : مشخصــه ايــن ســندرم تريــاد      
 . وديسپلازي اكتودرمـال مـي باشـد       Postaxialپلي داكتيلي 

ديسپلازي غضروفي دراين بيماري بصـورت كوتـاهي قرينـه          
حـالي   در مي باشد ساعد و ساق پا درگيري بيشتر با اندامها
ــه ك ــاك ــاهي بازوه ــا و وت ــدروپلازي كلاســيك  در رانه آكون

 ).٥(است  مشخص تر
 مبناي يافته هـاي بـاليني و       تشخيص بيماري عمدتاً بر         

انـدامها،   راديوگرافيك شـامل عكـس سـاده قفسـه سـينه و           
 .اكوكارديوگرافي مي باشد سونوگرافي و

 
 

 

 .پردازد مطالعه به گزارش سه موردازاين بيماري مي اين      
 :معرفي بيمار

 گـرم، ٣٧٠٠ وزن تولـد  با پسري است ترم نوزاد :اول بيمار
 فاصله دودسـت  و سانتيمتر ٥٠قد و سانيتمتر٣٧ سر دور

(arm span)ــانتيمتر٤٣ ــا س ــه ب ــزارين در ك ــان س  زايم
بـه   ٥و١دقيقه   در آپگار .متولدشدمشهد  بيمارستان قائم   

ي رابطه خويشاوند  والدين بيمار . گزارش شد  ٦و٣ترتيب  
 .سالم بودند قبلي آنها فرزند دو نداشته و

لـب فوقـاني     چهره طبيعي داشـت،    نوزاد درمعاينه ،       
بررسي حفره دهان فرنولوم كوتاه وديسپلازي       در نازك و 

 .لثه تحتاني مشاهده شد
 دست همـراه بـا     دو هر در پلي داكتيلي سمت اولنار        

سـوم دسـت     انگشـت دوم و    )چسبندگي(سين داكتيلي   
 ديـس پـلازي شـديد      راست وجود داشـت هيپـوپلازي و      

 .بود مشهود پاها و ناخن هاي دست ها
 .به صورت آكرومزومليك بود   كوتاهي اندامهاي بيمار        

ديسـترس   تولـد  بدو از بيمار باريك و  سه سينه شديداً  فق
 به تهويه كمكي را    داشت كه نياز   سيانوز و تنفسي شديد 
 ســتم ادراري تناســلي سي معاينــه قلــب و .ايجــاب كــرد
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 .طبيعي بود
علائـم   ، تنـه  و بررسي راديوگرافي كامل انـدامها     در      

استخوانهاي لگن ديسـپلازيك     كوتاهي استخوانهاي دراز،  
 قسمت داخلـي اسـتابولم و      در مانند با برجستگيهاي خار  

ستون فقرات طبيعـي مشـاهده       كوتاه و  دنده هاي بسيار  
 .)٢و١تصوير(شد

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 باريك بودن قفسه سينه و كوتاهي اكرومزومليك، :١تصوير
 )بيماراول(پلي داكتيلي 
 

 
 
 
 
 
 
 
 

 

دنده هاي كوتاه،كوتاهي استخوانهاي توبولر،لگن  :٢تصوير
 )بيماراول(هيپوپلازيك باخارهاي اسيكيال

 
علي رغم انجام تهويه مكـانيكي بـه علـت نارسـائي             نوزاد

قفسه سـينه در     دديسپلازي شدي  ناشي از  تنفسي شديد 
بـه دليـل وخامـت حـال         و فوت نمود  اول عمر  پايان روز 

جهـت  NICUبخـش    به خارج از   امكان انتقال بيمار   نوزاد
ــارديوگرافي و  ــام اكوك ــتم ادراري   انج ــونوگرافي سيس س

 .تناسلي ممكن نشد
 ، گرم٣٠٠٠ وزن تولد  روزه اي با   ٤ دختر نوزاد : بيماردوم

حاصل زايمـان    نتيمترسا ٤٧قد و سانتيمتر٥/٣٤ سر دور
 كه به بـــــــودساله ١٨طبيعي از حاملگي دوم مادري 

 
 .علت ديسترس تنفسـي دربخـش نـوزادان بسـتري شـد           

 قبلـي آنهـا    فرزند بوده و ٣درجه   والدين بيمار خويشاوند  
سـن   ايـن بيمـاري در   تابلوي شديدتر سال قبل با  دو نيز
 ادمعاينـه حفـره دهـاني نـوز        در .ماهگي فوت كرده بود   ٣

تحتاني همراه بـافرنولوم هـاي       ديس پلازي لثه فوقاني و    
اندامهاي  قفسه سينه باريك و    .بود مشهود كوتاه و متعدد  

  .فوقـــاني تحتـــاني كوتـــاهي آكرومزومليـــك داشـــتند
 دسـت همـراه بـا      دو هر در سمت اولنار  پلي داكتيلي در  

پـاي   پلـي داكتيلـي در     .بود مشهود هيپوپلازي ناخن ها  
 چسبندگي انگشت دوم وسوم پاي راسـت   راست همراه با  
 .)٣-٦وير تص(ديده مي شد

 
 
 
 
 
 
 
 
 

 )بيماردوم(Postaxialپلي داكتيلي  :٣تصوير
 
 
 
 
 
 
 
 

 )بيماردوم(ديس پلازي لثه وفرنولوم كوتاه :٤تصوير
 

 
 
 
 
 
 
 

 )بيماردوم(سين داكتيلي وپلي داكتيلي پاي راست  :٥تصوير
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 دوم بيمار : ٦تصوير
 

 .طبيعـي بودنـد    پـا  دو ناخنهاي هـر   پاي چپ طبيعي و    
اكوكـارديوگرافي   در .معاينه سيستم ژنيتال طبيعـي بـود      
 (ASD Secundum)انجام شده نقـص سـپتوم دهليـزي    

سيسـتم ادراري    و سونوگرافي كليه ها   در و مشخص شد 
 .نداشت نكته غيرطبيعي وجود

تـاهي  تنـه كو   و بررسي راديوگرافي كامل اندامها    در      
كوچك همراه برجستگي    بالهاي ايلياك  استخوانهاي دراز، 

كوتاه  دنده هاي  استابولوم، قسمت داخلي سقف   مانند خار
 ).٧تصوير (ستون فقرات طبيعي مشاهده گرديد  و
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

دنده هاي باريك،استخوان هاي توبولر كوتاه  :٧تصوير
 )بيمار دوم(هيپوپلازي لگن خارهاي اسيكيال و

 

ر بعد از يك هفتـه بسـتري در بيمارسـتان بـا حـال               بيما
ــدريجي مشــكلات تنفســي   عمــومي خــوب و كــاهش ت

 .مرخص شد
دوم  بيمـار  روزه اي كـه بـرادر      ٥٠ شـيرخوار   :سوم بيمار

 ي درـــسال قبل به علت ديسترس تنفس دو وده وـــــب

 
 و بررسـي پرونـده بيمـار      در .بيمارستان بستري شده بود   

 آن زمان مشخص شـد     انجام شده در  مطالعه راديوگرافي   
 بـوده اسـت،    E.V.C سندرم به نوع شديد   مبتلا كه بيمار 
قفسه سينه باريك  به كوتاهي اندامها، مبتلا نيز اين بيمار

 در بـوده و   ديسپلازي نـاخن هـا     و پلي داكتيلي دستها   و
هرنــي اينگوينــال چــپ همــراه بــا  سيســتم ژنيتــال نيــز

وگرافي انجـام شـده     اكوكـاردي  در .هيدروسل داشته است  
 مشـهود ) نقـص ديـواره دهليـزي   (ASD Secundum نيز

طبيعـي   كليه ها  سونوگرافي سيستم ادراري و    .بوده است 
 قبلـي بـا    يافته هاي راديوگرافي اسـكلت مشـابه بيمـار         و

قفسه سـينه باريـك      و كوتاهي دنده ها   شدت بيشتري از  
سـن   در به علت مشكلات تنفسي مكرر     بيمار .بوده است 

 .فوت نموده است شهرستان محل تولد هگي درسه ما
  :بحث
 دو .بيمـاري نـادري اسـت      سندرم اليس وان كرولـد          
 در ١٣٨١ و ١٣٨٠اين بيماري درطـي سـالهاي        از مورد

 .بستري شدندمشهد بخش نوزادان بيمارستان قائم 
ديـده   Amish اين بيماري باشيوع بيشـتري درنـژاد            

 در را Amish نـژاد  از مـار بي Mekusick٥٢ ).٣(مي شود 
ــت  ــيايال ــار١٥ DaSilva و) ٦(لوانياپنس ــك  در را بيم ي

 ).٧(خانواده برزيلي گزارش كرده اند
ــا        ــن ســندرم ب  تظــاهرات ديســپلازي غضــروفي،  اي

  ديســـپلازي اكتودرمـــال، كوتـــاهي اســـتخوانهاي دراز،
آنوماليهاي مادرزادي   موارد گاهي و Postaxialداكتيلي پلي

 .)٢،٤،٨(سيستم ادراري تناسلي ديده مي شود قلب و
ــه          ــت اگرچ ــناخته اس ــاري ناش ــاتوفيزيولوژي بيم پ

بــه ايــن  مطالعــات هيســتوپاتولوژي جنــين هــاي مبــتلا
 سندرم نشان دهنده ديس اورگانيزاسيون كندروسيت ها      

). ٩(مـي باشـد    منطقه رشد غضروف استخوانهاي دراز     در
 ابت بيماري است در   يافته هاي ث   ي دردست از  لپلي داكتي 

 بيمـاران مبـتلا    %١٠ فقط در  حالي كه پلي داكتيلي پاها    
 .)١،٧(گزارش شده است

 بيماران مبـتلا   %٩٣ حدود ديسپلازي اكتودرمال در        
بصورت ناخن هاي هيپوپلاسـتيك يـا        و)١(گزارش شده   
 مشكلات دنـداني ازجملـه دنـدان نـوزادي،         ديستروفيك،

. رآمدن دنـدان مـي باشـد      د در تأخير دندانهاي كوچك و  
توسط فرنولـوم هـاي      اين بيماران باريك و    لب فوقاني در  

مطالعـه  بيمـاران    در. )١،٨(به لثه متصل مي شود     متعدد
 .داشتند  همه تظاهرات فوق وجودحاضر
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بيماران  %٦٠ حدود آنومالي هاي مادرزادي قلبي در          
علل عمده كوتـاهي طـول       يكي از  و ديده مي شود   مبتلا
 شايعترين آنومالي هـاي قلبـي در    .اين بيماران است   رعم

 .)٨،١٠(مي باشد منفرد دهليز و ASDاين بيماران 
بيمـاران  %٢٢آنوماليهاي سيستم ادراري تناسـلي در           

 :از كه عبارتند ديده مي شوند
آترزي  كريپتوركيديسم، اپيسپاديازيس، هيپوسپاديازيس،

 .)١،٨(نفروكلسينورومگاراورتر ولو،
  ايــن بيمــاري كــه از يافتــه هــاي راديوگرافيــك در      

 :از عبارتند باشد پايه هاي مهم تشخيص مي
، ) با يا بدون فيوژن متاكارپهايافالانژها(رلي اولنايپلي داكت

) آكرومزومليا( مياني اندامها  كوتاهي قسمتهاي ديستال و   
 بال هاي ايلياك كوچـك باخارهـاي سـطح داخلـي يـا             و

قفسـه سـينه در ايـن بيمـاران        .ولومخارجي سقف اسـتاب   
تشـخيص   .تكامل نيافته است   دنده هاي كوتاه و    باريك با 

راديـوگرافي   اساس يافته هاي بـاليني و      بر بيماري عمدتاً 
 )١،٤،٨(صورت مي گيرد

ــل از       ــد تشــخيص قب ــز تول ــا بيمــاري ني بررســي  ب
فتوسـكوپي   سه ماهه دوم وسوم و     سونوگرافيك جنين در  

ســلولهاي DNAدر microsatelliteركرهــاي ارزيــابي ما و
سـه   بيوپسي ويلوزينه هـاي جفـت در       مايع آمنيوتيك يا  

يافته هاي كوتاهي   . ملگي امكان پذيرمي باشد   اول حا ماه  
نسبت طول استخوان    زودرس استخوانهاي دراز،   و شديد

قفســه ســينه   و١٦/٠ از فمــور بــه محــيط شــكم كمتــر
نشـان   مبـتلا سونوگرافي جنـين هـاي       هيپوپلاستيك در 

دهنده شدت ديـس پـلازي اسـكلتي واحتمـال كشـنده            
ارزيابي جنين درمـواردي كـه سـابقه         .بودن آن مي باشد   

توصـيه   دارد قبلي وجـود   ابتلا فرزند  خانوادگي مثبتي از  
 .)١١-١٣(مي شود

 يا Jeune اين بيماري سندرم   تشخيص افتراقي با   در      
Asphxiating Thoracic Dystrophy بـا    شودمطرح مي

اين بيماري ديـس پـلازي اكتودرمـال         اين تفاوت كه در   
بسـيار   حجـم حفـره تـوراكس نيـز        مشاهده نمي شود و   

 ).٨(كوچك مي باشد
 %٥٠ حــداقل درمــان ايــن ســندرم علامتــي بــوده ،      

تنفسـي   دوره نوزادي به علت مشكلات شديد      بيماران در 
 مانند مي بيماراني كه زنده بيشتر بين مي روند، از قلبي يا
اگرچـه گـاهي اوقـات       هستند، هوش طبيعي برخوردار   از

 يــــعقب ماندگ آنومالي هاي سيستم اعصاب مركزي و

 
 اين بيماران بعد از   نهايت قد  .ذهني نيزگزارش شده است   

 درجــاتي از و بــود خواهــد ســانتيمتر١٥٥ تــا١٠٩بلــوغ 
شـايع   مشكلات دنداني بطور   و دستها محدوديت عملكرد 

 .)٣(داشت خواهد وجود كه زنده مانده اندآنهايي  در
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