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  گزارش موردي

  

  معرفي يك مورد كراتودرمي همراه با كري دو طرفه
    

  **حسن فقانيدكتر ،  ** دكتر حشمت االله بابايي ،*غلامرضا عشقيدكتر 
  

 7/8/92  :  ،  پذيرش    6/3/92  :دريافت 
  

  :چكيده
نها هيپركراتوزكف دسـت    آ هستند كه مشخصه     نمايانگرگروه متنوعي از اختلالات وراثتي يا اكتسابي        كراتودرما پالموپلانتار  :مقدمه  
 و يا در اثـر يـك موتاسـيون           است 26- زمانيكه با كري همراه باشد نشاندهنده موتاسيون در ژن كد كننده كانكسين            .باشد وپا مي 
  .آمده استبوجود ) MT-TS1( كد شده ميتوكندريايي براي سرين  t-RNAدر ) A7445G(ويژه 

كراتـودرمي  (پشت دسـتها     و زانوها،  كف دست و پا      له ايست كه در معاينه پوست داراي هيپركراتوز       سا7 بيمار پسر    :معرفي بيمار   
ابتـداي تولـد    بـا توجـه بـه شـرح حـال و مـدارك موجـود از        . ميباشـد  )اندامها پا بهمراه درگيري سطوح اكستانسور     كف دست و  

 به اين ترتيب بيمار درگروه نادري از  ورفته استقرار گگوش  سالگي تحت كاشت حلزون 2دچاركري سنسوري نورال بوده ودر 
او  از بيمـاري مـشابه درشـجره نامـه           يحـال ح  از آنجاييكه شر   .گيرد كه بهمراه كري حسي عصبي مي باشد        مي  قرار  ها كراتودرما

 در  .كندريايي دارد  مطرح كننده يك نوع بسيار نادر از انواع كراتودرماهاي بهمراه كري است كه توارث ميتو               ˝احتمالا،  وجود ندارد 
 بيمـار   ˝ احتمـالا  ،بنـابراين . مواردي كه تا كنون از اين اختلال در دنيا گزارش شده در گيري اكستانسور اندام ها وجود نداشته است                  

  .يك زير گروه جديد از اين اختلال نادر ويا يك اختلال نادر جداگانه ديگر است مذكور 
نتشر كف دست وپا بهمراه درگيري سطوح اكستانسور و كري حسي عصبي بـا تـوارث                يك مورد كراتودرماي م   بيمار   :نتيجه نهايي 

   است كه با درمان هاي نگهدارنده ميبايـست كنتـرل شـود و بنظـر ميرسـد بيمـاري مـذكور مـورد نـادري                          احتمالا ميتوكندريايي 
 .مي باشد كه تاكنون گزارش شده است

   
  عصبي ـ  حسي كم شنوايي / نتارپالموپلاكراتودرما  / 26كانكسين  :كليد واژه ها

  

  :مقدمه 
 شـايع  ˝نقص شنوايي مـادرزادي يـك اخـتلال نـسبتا             

   تولــد زنــده 1000 يــك در ˝اســت كــه شــيوع آن تقريبــا
گوي لا .در حدود نصف اين موارد ارثي مي باشند       . مي باشد 

ــب    ــد غال ــي توان ــي م ــوب ،وراثت ــه  ، مغل ــسته ب  و x واب
درماي پالموپلانتـار نمايـانگر     كراتو. )1(ميتوكندريايي باشد 

گروه متنوعي از اختلالات وراثتي يا اكتـسابي هـستند كـه            
مشخصه انها هيپركراتوز كف دست و پا مي باشد كـه سـه             

ــه  ــري ان نقطــ ــلي درگيــ ــرح اصــ ، )punctate( اي طــ
نوع منتشر خود به    . است )diffuse( منتشر  و )focal(كانوني

. تقسيم مي شـود   تيك  يدونوع اپيدرموليتيك و غيراپيدرمول   
  نوعي از كراتودرمـاي منتـشرغيراپيدرموليتيك كـه همـراه         

  
  

كري سنسوري نورال مـي باشـد يـا در اثـر موتاسـيون در               
يـا در     و )2( را كد مـي كنـد      Connexin-26 كه     GJB2ژن

  در ژنوم ميتوكنـدري  A7445G نتيجه موتاسيون نقطه اي 
)(mt-DNA است)انواعي كه در اثر متاسيون ژن     . )3GJB2 

مــي باشــند تــوارث اتوزومــال غالــب دارنــد وداراي ســابقه 
خانوادگي مثبت در شجرنامه مي باشند ولي نـوعي كـه در            

 مـي باشـند     mt-DNA)(اثرموتاسيون در ژنوم ميتوكنـدري    
ين ميتواننـد فاقـد هـر       ابنـابر ،  توارت ميتوكندريايي داشته    

تاكنون مواردي  . )4(گونه سابقه مثبت در شجره نامه باشند      
ز كراتودرماي منتشرغيراپيدرموليتيك كه همراه كـري       كه ا 

  سنــسوري نــورال بعلــت موتاســيون در ژنــوم ميتوكنــدري
)mt-DNA(گــزارش شــده اســت فاقــد درگيــري ســطوح   
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   .)4(اكستانسور اندام ها و پشت دست وپا بوده اند
  :معرفي بيمار

 است كه ما حـصل ازدواج  فـاميلي           اي ساله7بيمارپسر     
وي محـصول سـزارين بـا       . باشد مي ) وپسرعمه دختردايي(

مشكلي نداشته   تولد بدو در.  هفته تاخيربوده است   2حدود  
ماهگي خانواده متوجه عدم توجه بيمار به صداهاي        3ولي از 

سالگي با تشخيص كري سنـسوري      2د كه در  ناطراف ميشو 
  از  .گيـرد  نورال تحـت جراحـي كاشـت حلـزون قـرار مـي            

توز كف دست وپـا ميـشود كـه          ماهگي نيز دچار هيپركرا    9
بتدريج وسعت نواحي درگير با افـزايش سـن بيـشتر شـده             

در   هيپركراتوز  ، و پا  حال حاضرعلاوه بركف دست    در .است
بروي  مفاصل متاكارپوفلانژيال    (ناكل ها در پشت دست ها       

ــا و)  DIP وPIPو ــوز  وپــشت پاهــا و انگــشتان پ هيپركرات
) زانوها ومچ پاهـا    رويبر  ( سطوح اكستانسور اندام تحتاني     

درمعاينـات انجـام شـده نكتـه        ).  1شكل(مشاهده مي شود  
 در ازمايشهاي انجام شده نكتـه        و مثبت ديگري يافت نشد   

ــت  ــته اسـ ــي نداشـ ــده  . مثبتـ ــام شـ ــسي انجـ در بيوپـ
لايه گرانولرمشخص گزارش شده كـه   هيپركراتوروآكانتوز با

  .با كراتودرمي پالموپلانتار مطابقت دارد
  

  
  

  كراتودرماي كف دست و زانو : 1 شكل
  

  :بحث
بيمار مبتلا به كراتودرماي منتشر بصورت درگيري كف      

دست وپا و درگيري ناكل ها در پـشت دسـت هـا بـر روي               
ــال  ــل متاكارپوفلانژي ــا و   DIP وPIPو مفاص ــشت پاه  وپ

انگشتان پـا ودرگيـري سـطوح اكستانـسور انـدام تحتـاني             
با توجه به شرح حال كـري       مي باشد كه    ) زانوها ومچ پاها  (

 از بدو تولـد دچـار كـري سنـسوري           ˝ ماهگي احتمالا  3در  
 در تشخيص افتراقي كراتودرمـاي منتـشر        .نورال بوده است  

  هاي زير درم ها و بيماريــ سن،بهمراه كري حسي عصبي

  
  :قرار مي گيرند 

ــندرم  -1 ــن  Vohwinkelس ــك س ــه ي ــت ADرم د ك  بعل
مي باشد  ) CX26 (26نموتاسيون در ژن كد كننده كانكسي     

پـا   با علائم هيپركراتوز لانه زنبوري منتشر كف دسـت و         و  
كه در شيرخوارگي ظاهر مي شود وسپس ترانس گراديـان          

ظهــور بانــدهاي منقــبض كننــده انگــشتان   مــي گــردد و
)pseudoainhum( كــه منجــر بــه  در طــي دوران كــودكي

 بـا  ).2(مشخص مي شود  ،  اتوآمپوتاسيون انگشت مي گردد     
جه به اينكه بيمار معرفي شـده فاقـد هرگونـه تاريخچـه             تو

خانوادگي مثبت از كراتودرما وكري مـي باشـد ونيـز فاقـد             
pseudoainhum   ــد ــي باش ــشتان م ــيون انگ  و اتوآمپوتاس

  . مطرح نمي باشدvohwinkelين سندرم ابنابر
 CX6 كه بعلت موتاسيون در ژن كد كننده         KIDسندرم -2

ايكتيوز و كري   ،  اعلائم كراتيت   كه ب  CX30يا با شيوع كمتر     
 اگر چه يـك كراتودرمـاي كـف دسـت           .مشخص مي گردد  

 در ايـن سـندرم    Vohwinkelوپاي منتشر مـشابه سـندرم       
ممكن است ديده شود اما همه بيماران يك نقص شـنوايي           

آنهــا درگيــري % 95 ˝حــسي عــصبي مــادرزادي و تقريبــا
وارگي  در هنگام تولد ويا در شيرخ      ˝چشمي دارند كه اساسا   

با توجه به عدم درگيري     . )2(اوايل كودكي ظاهر مي شود     و
نيز عدم وجود سابقه خانوادگي مثبت كراتودرمـا         چشمي و 

و كري در بيمار معرفي شده بنابراين بيماري فـوق مطـرح            
  .نمي باشد 

: Hystrix-like-ichthyosis-deafness(HID) ســــندرم -3
 مـي باشـد   KIDاز سندرم  اين سندرم در واقع زير گروهي

  است و  AD را دارد و مانند آن       KIDكه تمام علائم سندرم     
 بوجـود مـي آيـد       CX26در اثر موتاسيون در ژن كد كننـده       

 درگيري پوستي در آن شـديدتر       KIDولي برخلاف سندرم  
 بنابراين بـا توضـيحات گفتـه        ).2(وكراتيت آن خفيف است   
 بــراي بيمــار معرفــي شــده KIDشــده در مــورد ســندرم 

  . هم مطرح نمي باشدHIDدرم تشخيص سن
 كه با عقـب مانـدگي       AR با توارث    MEDNIK سندرم   -4

ايكتيـوز و كراتودرمـا    ، نوروپـاتي ، كـري ،  انتروپـاتي  ،   ذهني
 با توجه به اينكه بيمار معرفي شـده         ).2(مشخص مي گردد  

 نوروپاتي بوده   ، انتروپاتي ،فاقد هر گونه عقب ماندگي ذهني     
مي باشد  كري ز نظر كراتودرما وونيز فاقد سابقه خانوادگي ا

  . هم مطرح نمي باشدMEDNIKتشخيص سندرم 
 و بعلـــت ADبـــا تـــوارث  Bart-pumphery ســـندرم -5

   در اين سندرم . مي باشدCX26موتاسيون در ژن كد كننده 
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  دراوايـل كـودكي بوجـود       نقص شنوايي در هنگـام تولـد و       
اسـت  مي آيد و پالموپلانتار كراتودرمي منتشر كـه ممكـن           

ظاهر لانه زنبـوري دارد ماننـد       و   باشد   pit منقوط يا داراي  
ــندرم  ــا vihwenkelس ــل ه ــر روي ناك ــوز ب  ،   و هيپركرات

 و  PIP ، بر روي مفاصل متاكارپوفلانژيـال        و انگشتان دست 
DIP  همچنين لكونيشياي متغير ويا تمايل بـه       .  وجود دارد

بـا توضـيحات    . )2( مشاهده ميـشود   بهبودي با افزايش سن   
 شـده سـابقه     ذكـر  با توجه بـه اينكـه در بيمـار           ،داده شده 

خانوادگي بيماري مـشابه وجـود نـدارد ونيـز عـدم وجـود              
نيز درگيري سطوح اكستانسور اندام تحتـاني و         لكونيشيا و 

  پـــشت پـــا و پـــشت انگـــشتان پـــا تـــشخيص ســـندرم 
Bart-pumphery مطرح نمي باشد .  

6- ppk with sensorineural deafness deu to 

mitochondrial defect  ــودرمي ــار كرات ــه در پالموپلانت  ك
بهمراه نقص شنوايي حسي عصبي داريم كه اين اختلال در    

 ميتوكنـدريايي   DNAنتيجه يك موتاسيون اختـصاصي در       
هـم اولـين زيـر واحـد          و RNAكه هم يك سرين ترانـسفر     

 بـه   )4(سيتوكروم اكسيداز را كد مي كند بوجود مـي آيـد          
) A7445G(لال در اثر يك موتاسيون ويژه       عبارتي اين اخت  

) MT-TS1( كد شده ميتوكندريايي براي سرين     t-RNAدر  
از آنجايي كه بيمار معرفـي شـده فاقـد          . )2(بوجود مي آيد  

  سابقه خانوادگي بيماري مشابه ميباشد بين تشخيص هاي       
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

  
  با توجه به اينكه، مطرح شده احتمال ابتلا به اين اختلال 

در تــوارث ميتوكنــدريايي بيمــار مــي توانــد فاقــد ســابقه  
ولي از  . از همه بيشتر است     ،  خانوادگي بيماري مشابه باشد   

 تــاكنون ،آنجاييكــه در مــوارد گــزارش شــده ايــن اخــتلال
 درگيري سطوح اكستانسور اندام ها مـشاهده نـشده اسـت          

  يـك زيرگـروه جديـد از اخـتلال         يـاد شـده     لا بيمـار    ااحتم
مي باشد كه براي اولين بـار گـزارش مـي شـود       الذكر فوق

ولي تا بررسي هاي بيشتري بـراي يـافتن يـك موتاسـيون             
 كد شده ميتوكندريايي براي  t-RNA در) A7445G(ويژه 

بعمل نيايد نمـي تـوان ايـن موضـوع را        ) MT-TS1(سرين  
  .ثابت كرد
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Abstract 
 
Introduction: Various inherited or acquired disorders are characterized by  palmoplantar kera-
toderma hyperkeratosis of hands and feet, and when accompanied with deafness indicates 
mutations in the gene encoding connexin -26 or a particular mutation (A7445G) of the mito-
chondrial t-RNA coded for serine (MT-TS1) is created. 
Case Report: On skin examination of a 7 year old boy, we observed hyperkeratosis of palm 
and sole, elbows and knees  (Keratoderma of palms &soles with extensor surface of limbs 
involvement), and found out the history and evidence of sensory-neural deafness since birth-
day and he  had  undergone cochlear implant at the age of two. Thus this patient is placed in 
a rare group of keratoderma associated with sensory-neural deafness. Since there is no his-
tory of similar disease in his pedigree, we suspected the boy had a rare type of keratoderma
associated with sensory- neural deafness that has mitochondrial inheritance. In 
reported cases of this disorder in the world there is no involvement of limb's extensor. So we 
probably report a new subtype of the rare disorder or a rare separate disorder. 
Conclusion: The patient is a case with diffuse palmoplantar keratoderma with the involvement 
of extensor surfaces and sensory-neural deafness that have mitochondrial inheritance that is 
unlikely to be reported yet. The disease should be controlled with maintenance treatments. 
(Sci J Hamadan Univ Med Sci 2013; 20 (4):342-345) 
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