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  چكيده
در اين مقاله . يك سندروم بسيار نادر بوده كه تاكنون تعداد بسيار محدودي از آن در مقالات معتبر گزارش شده است SCARFسندروم 

) ع(كرر مادرزادي به بيمارستان امام حسينشود كه با اختلالات و مشكلات ماي مبتلا به سندروم اسكارف معرفي ميدختر سه ماهه
 .شاهرود مراجعه نموده است

  .شاهرود بيماري نادر، سندروم اسكارف،: :واژگان كليدي

  

  1مقدمه
 ثيار جنبه بيشتر كه ستا رينوعي بيما منا ،سندروم اسكارف

اين  ).1( دميشو منتقل غالب ژن يا بمغلو ژن رتصو به داشته و
در يك ميليون نوزاد  1 كمتر از ده و بروزبو درنا ربسيا سندروم

صورت مشكلات اسكلتي، ه م اين سندروم بيعلا .متولد شده دارد
، دستگاه ژنيتال مبهم، عقب ماندگي )Cutis Laxa(پوست شل

 زودرس يپير به گوييذهني  و شكل غير طبيعي صورت بوده و 
 حالت ،بكشيم را نكادكو ينا پوست قتيو .)1- 2( اندهشد رچاد

 دخو ليهاو حالت به يجرتد به و ستا انيزآو و شتهدا كشساني
 زنپير يا دپيرمر يكچهره  دككو ينكهوه بر اعلا). 3( ددبرميگر

 ،تنگينفس مانند هاييريبيما به ستا ممكن د،ميگير دخو به را
 شل ليلد به شكم پوست ارجد هايقفت يا شكمي هايقفت
ه لات مفصلي و ب، مشكلات و اختلالات قلبي، اختلاپوستدنبو

 فلياا .)5،4( دشو رچاد هاي متعدد نيزرفتگي ويژه در
 و داده تشكيل را پوست ايشتهر بافت كل صددر 2وداً حدنلاستيا
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  10/7/92 : تاريخ دريافت مقاله
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 ارمقد ينا رانبيما ينا در كه دهدمي تجاعيار خاصيت پوست به
 در. ستا لختلاا رچاد دكرركا نظر از و كمتر بوده صددر 2از 

 ايشتهر فلياا كه داشته دجوو ژنكلا منا به ييگرد فلياا پوست
 به فلياا ينا. دهندمي تشكيل را پوست بافت صددر 70و  هستند
 شكنندگي رچاد ضربه ثرا در تا بخشيده مستحكاا حالت پوست
در اين اختلال هر دو رشته الاستين و كلاژن دچار ). 1- 3( دنشو

. مشكل بوده و از نظر مقدار و عملكرد، حالت غيرطبيعي دارند
د كه نباشمشكلات اسكلتي نيز در اين اختلال متنوع و شايع مي

ها و توان به اشكالات آناتوميك و ظاهري قفسه صدري، انداممي
مفاصل اشاره كرد كه باعث بروز شكل سينه كبوتري، انقباضات 

     .)7،6( گرددثبات ميها و مفاصل شل و بيشديد اندام
  

  معرفي بيمار
 55گـرم، قـد    4200 وزن با دختر و ههما 3 شيرخواري، بيمار
علـت سـرفه    بـه  كـه  بود مترسانتي 5/37متر و دور سر سانتي

شديد، تب و تنگي نفس مراجعه نموده و با تشخيص پنومـوني  
به دليل غيـر طبيعـي بـودن فـرم     . آسپيراسيون بستري گرديد

صورت، پوست چروك خورده، ابهام در دستگاه ژنيتال و عقـب  
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هـاي  شك به اختلالات ژنتيكي تحت بررسـي ماندگي ذهني با 

 .تشخيصي قرار گرفت

در سابقه بيمار، كودك حاصل زايمان طبيعي و با سن جنينـي  
حـالي  بـي  و شيرنخوردن علت كه پس از تولد به هفته بود 38
 درمان قـرار  تحت تولدش محل بيمارستان در هفته 1 مدت به

له بـوده، مـادر   پسرخا و دخترخاله بيمار مادر و پدر. بود گرفته
در دوران بارداري مراقبت كامل داشته و داروي خاصي مصرف 

 وجـود بسـتگان   در مشـابه  بيماري همچنين سابقه. نكرده بود
  .بود خانواده فرزند اولين اين شيرخوار و نداشته

، درجـاتي از عقـب مانـدگي ذهنـي     كـودك  فيزيكـي  درمعاينه
  ).1شكل (ظاهر چروكيده و پيري داشت  و مشهود بود

  

  
  پوست چروكيده و پير مانند .1شكل 

  
 ناحيه در كه طوريه ب، متعدد بود هايچين داراي بدن پوست
 بـراي  گشـادي  لباس مانند در مجموع و آويزان چانه و هاگونه

قـدامي   فونتانـل  نورموسـفال،  كرد سرتوجه مي جلب شيرخوار
  .)2شكل ( بود كوچك و برجسته و محل سوچورها  قابل لمس

  

  
  فرم غير طبيعي صورت .2 لشك

  

تـر از محـل   ينيهـا پـا  گـوش  و اي شكل بودگردن كوتاه و پره
كوچــك  يهــاچشــم. و چروكيــده بــود طبيعــي قــرار داشــت

 پلكي آنتيمونگلوئيد، شيار ، پتوز، هايپرتلوريسم،)ميكروافتالمي(
 نيـز  كام بلند قوس و بالا به رو شكل قلابي بيني بلند، فيلتروم

 ـ . مشاهده گرديد صـورت سـينه كبـوتري    ه فرم قفسه سـينه ب
)pectuscarinatum (ها طبيعـي  ولي محل قرارگيري نيپل ،بود

ارگانومگالي وجود  شكم در. ستون فقرات اسكوليوز نداشت. بود
نداشت و دستگاه ژنيتال مبهم با شباهت بيشتر به جنس زنانه 

   .ديده شد) 4و  3شكل (
  

  
  تغييرات قفسه صدري و شكم .3 شكل

  

  
  دستگاه ژنيتال مبهم .4شكل 

  
ران، زانـو، مـچ    مفاصل در محدوديت حركت ها،اندام درمعاينه

دوطرفـه بـه دليـل انقباضـات شـديد       صـورت  به دست و آرنج
)contracture( داشت  وجود) قفسـه  راديـوگرافي  در .)5شكل 

 ـ و بزرگي قلب سينه، خصـوص در  ه كدورت پراكنده و منتشر ب
بزرگـي خفيـف تـا     ،اكوكـارديوگرافي  در .ديده شـد  ريه راست

% 60متوسط هر دو بطن، اتساع شديد آئورت با كسـر جهشـي   
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اي فضـاگير و يـا   ضـايعه ، اسـكن مغـزي   CTدر  .يافت گرديـد 
در سونوگرافي . خونريزي در جمجمه و پارانشيم مغز ديده نشد

حفره شكم، كبد اندازه نرمال ولي حالت هتروژن داشت و يـك  
 11مت قـدام كبـد مشـهود و يـك سـنگ      باند هيپراكو در قس

متري در كيسه صفرا يافت شـد و طحـال انـدازه طبيعـي     ميلي
مشاهده و  DDHهمچنين در سونوگرافي مفصل هيپ، . داشت

  . هاي سونوگرافي طبيعي بودساير يافته
  

 
  هاانقباضات شديد و متعدد در اندام. 5 شكل

  
  :نتايج زير به دست آمددر آزمايشات 

BUN: 26mg/dl ،Cr: 0.6mg/dl ،K: 5.2 mE/l، Na: 

134mE/l، P: 4mg/dl، Ca: 9.6mg/dl، CRP: ++، ESR : 25، 
U/A : Normal، WBC: 10400، HCT: 24.2%، PMN: 

42%، lym: 51%، Mono: 2%، AST: 138 mg/dl، ALT: 

55mg/dl، ALK-P: 861، Bil-T: 0.4mg/dl، Bil-D: 0.2، PT: 

18 Sec 
  

بيمار با شرايط فوق جهت مشـاوره ژنتيـك، بـه مركـز ژنتيـك      
 46xxcompatible، ارجاع شـد كـه پـس از انجـام كاريوتايـپ     

با توجه به مجموع علايم باليني و پاراكلينيـك،   .گزارش گرديد
تشخيص سندروم اسكارف بـراي بيمـار در نظـر گرفتـه شـد و      

ز به رو 10سپس بعد از . بيمار با بهبودي نسبي مرخص گرديد
م پنوموني آسپيراسيون و تابلوي سپسيس بستري و يدليل علا

   .روز فوت نمود 4پس از 
  

  بحث
كــه تــاكنون  اســت نــادري اخــتلال بســيار ســندروم اســكارف

از آن ارائـه شـده   ) فقـط دو مـورد  (گزارشات بسيار محـدودي  
 1989كه در گزارش اين دو مورد كه در سـال   طوريه ب ،است

و همكاران در بيمارستان كودكـان  )  koppe(توسط دكتر كاپ 
سـاله و   7يكـي  (، هر دو مـورد مـذكر   مونترال كانادا انجام شد

و داراي پوســت شــل، مفاصــل بســـيار    ) ماهــه  7ديگــري  
هاي نافي و اينگواينـال، كرانيوسينوسـتوز،   هيپراكستنسيو، فتق

، شــكل صــورت ســينه كبــوتريه دفرميتــي قفســه صــدري بــ
-رطبيعي صورت، گردن پهن و پرهها،  فرم غيغيرطبيعي مهره

اي، دستگاه ژنيتال خارجي مبهم، كبد مولتي ندولار و درجات 
صـورت  ه خفيف عقب ماندگي ذهني بودند كه احتمال توارث ب

در بيمـار فـوق    كـه ) 1( براي آنها مطرح شده بود X وابسته به
، علامت اصلي وجود داشـت  5خصوص ه اكثريت علائم فوق و ب

خلاف دو مورد قبلي كه مذكر بودند، مونث  ولي جنس بيمار بر
بود كه احتمالاً نوع توارث ذكر شده در دو مـورد قبلـي را زيـر    

اين سندروم به صـورت اتوزومـال غالـب و    ). 2،1( بردسوال مي
 و والـدين  فاميلي به نسبت توجه با رسد  كهمغلوب به ارث مي

 اتوزومـال  نوع از عارضه اين رسدمي نظر به بيمار، باليني ميعلا
 بـالا،  در شـده  ذكـر  مي ـعلا علاوه بر بيمار اين در. باشد مغلوب

 ـ   ه اختلالات مفصلي ب ه ويژه در ران، زانو، مـچ دسـت و آرنـج ب
 مشـكلات معمـولاً   اين شدكه مشاهده نيز contractureصورت 
 كـه  همچنـين از آنجـايي  . دنشومي سندروم ديده اين با همراه
 بيمار در هستند، نيز ذهني يافتادگ دچار عقب بيماراني چنين

صـورت كامـل وجـود  نداشـت     ه امكان بررسي اين مشكل ب ما
لازم به ذكر است به دليل محدود بودن مقالات مرتبط، امكـان  

  . بررسي و مقايسه بيشتر وجود نداشت
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