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  چکیده
 Asphyxiating Thoracic Dystrophy در یک خواهر و برادر توسط ژون به عنوان دیسپلازي اسکلتی  1954براي نخستین بار در سال

ست که داراي تظاهرات ا بیماري اتوزومال مغلوبی ATD .قفسه سینه که منجر به آسفکسی و عفونتهاي مکرر تنفسی می گردد، معرفی شد
  .معرفی می نماییمدر این مقاله یک مورد از این سندرم را . کلینیکی، رادیولوژیک و پاتولوژیک متغیري است

   دیسپلازي، ژونستروفی آسفکسی توراسیک، ید: کلیدي ه هايواژ
  معرفی بیمار

 ،حاصل زایمان طبیعی ،دختر ،روزه 27 بیمار نوزاد
 28مادر  .گرم بود 3200و وزن تولد  8با آپگار  ،مکونیال

هاي اطراف ساله، کشاورز و ساکن روستا31ساله و پدر 
ولد به علت دیسترس تنفسی با در بدو ت .نیشابور بودند

بستري نیشابور بیمارستان در  NICU در RDSتشخیص 
روز  10شد و تحت درمان با سوروانتا قرار گرفت و پس از 

روزگی با دیسترس تنفسی  27مجددا در . ترخیص گردید
مراجعه نمود و ) عج(بیمارستان قائم  NICUو سیانوز به 
  .بستري شد

ماهگی جنینی  4انجام شده در  در سابقه بیمار سونوگرافی
و کوتاهی  Bowingنشانگر هیپوپلازي استخوان اندامها و 

اندام تحتانی بود و با توجه به دیسپلازي شدید استخوانی 
. توصیه به سقط شده است که والدین قبول نکرده اند

مادر  .نسبت دور فامیلی بین پدر و مادر نوزاد وجود داشت
  ساله، سپس دو  9کودك دختر داراي یک و گراوید چهارم 

مادر سابقه یک  .ماهگی بوده است 3و  2نوبت سقط در 
نوبت عفونت ادراري در اواخر بارداري را دارد که تحت 

در طی بارداري مادر مکملهاي . درمان قرار گرفته است
اسید فولیک، قرص ( توصیه شده طبق پروتکل کشوري

  .ده استرا مرتب مصرف می کر) آهن و مولتی ویتامین
 37گرم، دور سر  3340در معاینه انجام شده وزن نوزاد 

 .سانتیمتر بود، آنومالی صورت نداشت 51سانتیمتر و قد 
فشار خون اندازه گیري شده در بدو مراجعه در اندام 

 44/88میلیمتر جیوه و در اندام تحتانی  54/104فوقانی 
دور ( در معاینه قفسه سینه کوچک بود .میلیمتر جیوه بود

شکم  .، سمع قلب و ریه نرمال بود)سانتیمتر 34سینه 
سانتیمتر زیر  4تا  3کبد  .آمده و فلانکها برجسته بودندبر

د که احتمالا به علت کوچکی حجم لبه دنده لمس می ش
 .سیستم ژنیتال نرمال و دخترانه بود .توراکس بوده است

اندامها ادماتو و دچار آنومالی متعدد بود، هر دو دست 
  داراي شش انگشت بود، انگشتان پا نیز داراي آنومالی
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بودند و دیستروفی و هیپوپلازي ناخنها در هر چهار اندام 
 .)1تصویر ( .مشاهده شد

 یافته هاي پاراکلینیک

با پلی  27000برابر با  WBC: در شمارش سلول خونی
 .افت کرد 11که به  8/13درصد، هموگلوبین  42مورف 

 INRبا  30برابر با  PTTو  14برابر با  PTلاکت نرمال، پ
4/1،AST  60برابر با ، ALT 50برابر با،ALP   برابر با 
  

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
  

825 ،CPK  و  86برابر باPTH  بیلیروبین،. 50برابر با  
حدوده نرمال قرار اوره، کراتینین و سدیم و پتاسیم در م

  Pulmonary HTNدر اکوکاردیوگرافی انجام شده .داشت
 گزارش شد، در سونوگرافی انجام شده کلیه ها، مثانه،

در  .مجاري ادراري، طحال و کبد نرمال گزارش شدند 
به والدین  .رادیوگرافی کودك مشاهده می شود 2تصویر 

 توصیه IFT80بیمار براي بررسی ژنتیک موتاسیون ژن 

 

ظاهر ادماتوي کودك انتوبه و تعداد زیاد انگشتان و شکم برامده و قفسه سینه کوچک :1ویر تص  

 
قفسه سینه کوچک و دنده هاي غیر طبیعی دفورمیتی در استخوانهاي بلند و: رادیو گرافی بیمار: 2 تصویر  
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بیمار با . شد که به علل مشکلات اقتصادي آنان انجام نشد
 تحت   Asphyxiating Thoracic Dystrophyتشخیص

در تمام طول بستري  آنتی بیوتیک تراپی وسیع الطیف و
. بیمار انتوبه بود و امکان جداکردن بیمار از ونتیلاتور نبود

دریافت  FFPو  PC ند واحدچبیمار در طی این مدت 
فوت  نارسایی تنفسیبه علت  ماهگی 2رانجام در س .نمود
  .نمود

  بحث 
یا  Jueneسندرم  1ژون براي اولین بار دکتر

Asphyxiating Thoracic Dystrophy  ،را تعریف نمود
هزار تولد زنده  130تا  100مورد در هر  یک شیوع آن

اساس سیر بیماري به چهار دسته کشنده،  بر ]1[ .است
آنومالی اسکلتی . شودتقسیم می شدید، خفیف و پنهان 

ATD  ممکن است به علت کوتاهی ایجاد شده در اندام با
اکثر کودکان دچار این سندرم  .]2[ مشابه باشد 2دورافیسم

تنفسی مکرر و دیسترس تنفسی درگیر ي با عفونتها
هستند ولی در بعضی موارد نیز کودك ممکن است به 

نی این رشد قدي طبیعی دست یابد، هرچند پیش بی
سایر  .وضعیت در اوایل نوزادي و شیرخوارگی مشکل است

اختلالات همراه این سندرم شامل عوارض کبدي، کلیوي، 
  .]3[ پانکراس و شبکیه می باشد

می تواند از  ATDاز مهمترین تشخیص افتراقی هاي 
short rib poly dacktyly  نام برد که در این  3تیپ

قلبی غالب است و بیماري درگیري گوارشی، مغزي و 
شکاف کام دیده می شود ولی نماي رادیوگرافی انگشتان و 

به نظر می رسد . است Jueneپلی داکتیلی مشایه سندرم 
ریانتهاي مختلف یک بیماري هستند که ااین دو بیماري و
 .]2[ آنها شده است، منجر به پدید آمدن تعدیل بروز ژنی

نیز مشابهت  Ellis van creveldبا سندرم  ATDفنوتیپ 
  .]3[ پلی داکتیلی استهرچند این بیماري فاقد دارد 

مورد  118و همکارانش با مطالعه حدود  ]4[3کپلردکتر 
ATD شیوع  .خصوصیات غالب بیماران را بررسی نمودند

اختلال کبدي از جمله دیس فانکشن کبدي و افزایش 
در این  .درصد بود 30کبدي کمتر از  بیلی روبین و فیبروز

                                                        
1  -  Juene 
2 -dwarfism 
3 - Keppler 

اندامهاي کوتاه و  قد کوتاه، قفسه سینه کوچک،لعه مطا
micromelia/brachydactyly  درصد بیماران  70در
یافته هاي رادیولوژیک شامل دنده کوتاه با . دیده می شود

قفسه سینه زنگوله شکل و  قدامی، قسمتاختلال در 
، تغییر شکل لگن شبیه دسته دوچرخه کلاویکلهاي دفورمه

چک، نامنظم شدن استابولوم به صورت ایلیاك کو
)Trident shape( کوتاه شدن فالنژها، متاکارپها و ،

نامنظمی متافیزیال در اولنا، رادیوس، فیبولا و  متاتارسها،
مخروطی شدن اپیفیز و مهره هاي طبیعی می  تیبیا،
شایعی می باشد  یافته نا Polydactyly . postaxialباشد
در مقاله  4ترکل  د ودرصد بیماران دیده می شو 14و در 

خود ذکر می کند که این آنومالی در صورت وجود غالبا دو 
ارتباط مشخصی بین آنومالی  5کارجو .]5[طرفه است

نظر ما  در بیمار مورد .ت کبدي پیدا نکرداسکلتی و اختلالا
  .]6[کبد و پانکراس از لحاظ سایز و عملکرد نرمال بود

 Asphyxiating مرگ بیمارانشایع  علت 6ابرکلاید 
Thoracic Dystrophy  سال را نارسایی  10تا  3بین

شامل تغییرات سیستیک و فیبروز پري گلومرولار که کلیه 
بیمار ما ادماتو بود  .معرفی نمودمی شود  CRFمنجر به 

  .]7[ولی سونوگرافی و تستهاي کلیه نرمال گزارش شدند
به  ATD مارانبیتنها تعداد کمی از  7 فریدمن در مطالعه

اختلالات تست . ]10[سال رسیدند 20سن بیشتر از 
عملکرد ریوي بیماري ریوي محدود و هیپوونتیلاسیون 
آلوئول، و عفونت هاي مکرر از شایعترین عوارض تنفسی 

در بیمار ما عوارض ریوي بارزي  .این سندرم می باشند
  .وجود داشتند و در نهایت سبب مرگ کودك شدند

درصد بیان  15شمی را در حدود شیوع اختلالت چ 8بارد 
و یافته هاي چشم شامل دیستروفی شبکیه و یا  ]8[ کرد

 Leber congenitalاختلالات رنگدانه شبکیه و یک مورد 
amaurosis در نشان داد که  9مطالعه ویلسون. بود 

و حدت  پیشرونده نیست اختلالاتاین الکترورتینوگرافی 

                                                        
4 - Turkel 
5- Karjoo 
6 -Oberklaid 
7 -Friedman 
8- Bard 
9 -Wilson 
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 رپوسوقدان کف 1سینگ  .]9[بینایی را محدود نمی کند
callosum، هیدروسفالی را و دندي واکر  ناهنجاري هاي

 12 حذف کروموزوم 2ناگاي .]11[گزارش نمود
)p11.21,p12.21 ( را در ایجاد بیماري دخیل

 کنندهکد  ژن، IFT80 در جهش 3بیلز .]12[دانست
 ATD در بیماران، intraflagellar نقل و حمل پروتئین

 INVS در ژن هتروزیگوت جهش 4ااکاد .]13[ تایید نمود
 .]14[کلیوي مرتبط دانست خفیف نارسایی) NPHP2( ها
 سبب تغییرکه را  DYNC2H1 ژن در جهش 5داگونی 

شناسایی  سندرم SRP و Jeune سندرم بیماران در، مژکها
  . ]15[نمود

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

                                                        
1 -Singh 
2- Nagai 
3-Beales 
4 - Okada 
5 - Dagoneau 

پیش آگهی بیماران معمولا خوب نیست و موارد نادري تا 
عوارض ، زنده می مانند که در صورت کنترل کامل بلوغ 
  .کلیوي رخ می دهد وبدي ،ک ریوي

  نتیجه گیري
Asphyxiating Thoracic Dystrophy  بیماري نادر با

تظاهرات متغیر اسکلتی و سیستمیک می باشد و حتی 
تغییرات شناسایی شده ژنتیکی در این بیماري نیز متفاوت 

 .می باشند
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Abstract 
For the first time Jeune in 1954 described Asphyxiating Thoracic 
Dystrophy (ATD) in a brother and sister with chest skeletal 
dysplasia and asphyxia and several respiratory system 
infections.ATD is an autosomal recessive disease with variable 
clinical, radiologic and pathologic sign and symptoms. In this 
study we described an ATD case. 
Key words: Asphyxiating Thoracic Dystrophy, Jeune, dysplasia 
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