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 چكيده
ايكتيوز دلقكي شديدترين فرم ايكتيوز مادرزادي اتوزوم مغلوب است كه ميزان مرگ و مير در آن بسـيار 

ابـزار لازم بـراي سـاخت  ABCA12 افتد. ژناتفاق مي ABCA12بالا است. در اين نوزادان جهش در ژن 
هاي پوستي است. اختلال در شاخي شدن اپيدرم پوسـت ي براي تكامل طبيعي سلولهاي ضرورپروتئين

در اين بيماري منجر به عملكرد ضعيف سد دفاعي و مستعد شدن نوزاد بـراي دهيدراتاسـيون و عفونـت 
هـاي نـوزادان و درمـان زودهنگـام شـانس بقـاي ايـن نـوزادان را هاي اخير در مراقبتشود. پيشرفتمي

سـاله  26است. در اين مقاله ما به معرفي يك نوزاد ترم دختر با ظـاهر دلقكـي، از يـك مـادر  افزايش داده
گرم) بهبودي  6گرم و اوره  6گرم، سديم كلرايد  88پرداختيم كه با درمان اوليه (پمادي مركب از اوسرين 

  .قابل ملاحظه اي پيدا كرد
  

 ABCA12 پروتئين انساني دي اتوزوم مغلوب،ايكتيوز دلقكي، ايكتيوز دلقكي مادرزا هاي كليدي:واژه

  9/11/97انتشار الكترونيك مقاله:  -  1397پذيرش مقاله: آذر ماه  -  1397دريافت مقاله: مهر ماه  -
  

  قدمهم
ايكتيوز دلقكي يك بيماري نادر ژنتيكـي و 
اتوزومــال مغلــوب اســت كــه بــا جهــش در ژن 

ABCA 12  همراه است. شيوع اين بيمـاري بـه
 اسـتتولـد  300000ت يك مـورد در هـر صور

يار . ميزان مرگ و ميـر در ايـن بيمـاري بسـ)1(
. ايكتيـوز از يـك كلمـه يونـاني بـه )2( استبالا 

 ،معنــاي مــاهي گرفتــه شــده كــه در آن پوســت
. )3( كنـدظاهري شبيه به پوسته ماهي پيـدا مـي

ــوزادان پوســت ضــخيم و  ــاليني ايــن ن ظــاهر ب
ن، اكتروپيون يـا پوسته پوسته در تمام سطح بد

ــون ــاني، اكلابي ــك فوق ــي پل ــرون زدگ ــب ( بي ل
اي صاف و مسـطح، انگشـتان هش، گوبرگشته)

محــدوديت نيــز هيپوپلاســتيك، فقــدان نــاخن و 
هـاي ايـن بيمـاري تحرك مفاصل از ديگر نشانه

ــراي  ABCA12. ژن )5و4( اســت ــزار لازم ب اب
                                                            

  دانشكده پزشكي، دانشگاه علوم پزشكي بيرجند، بيرجند، ايراناطفال گروه آموزشي  *
  گروه آموزشي پرستاري داخلي جراحي دانشكده پرستاري و مامايي، دانشگاه علوم پزشكي بيرجند، بيرجند، ايران **

ــنســاخت پروتئي ــل ه ــراي تكام اي ضــروري ب
كنـد. ايـن ستي را فراهم ميهاي پوطبيعي سلول

شود كه پروتئين به درستي جهش ژني باعث مي
هـا را انتقـال دهـد. فقـدان عملكـرد نتواند چربي

باعث عـدم تكامـل طبيعـي  ABCA12 پروتئين
نازك در  اپيدرم شده در نتيجه پوستي خشك و

ــي ــان م ــي نماي ــوزيس دلقك ــودايكتي . )7و6( ش
جهش  تأثيراي فنوتيپ نوزادان نيز تحت هتتفاو

. نوزادان با ايكتيوز )8( است ABCA12در ژن 
املي، هيپــوترمي، دلقكــي در خطــر مشــكلات تكــ

زجر تنفسي، تغذيه ناكافي، تهويه ناكافي، تشـنج 
. ايـن نـوزادان )9( هسـتنداي پوستي هتو عفون

ه شـوند و بـاغلب به صورت نـارس متولـد مـي
دليل مشـكلاتي ماننـد از دسـت دادن مايعـات و 

. امـا بـا توجـه بـه )10( ماننـدعفونت زنده نمـي
اي ويـژه هـتاي اخير در زمينـه مراقبهتپيشرف

نوزادان و تجـويز زودهنگـام رتينوئيـدها ديـده 
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شده كه شانس بقا در اين نوزادان افزايش پيـدا 
 .)10و8(كرده است 

  معرفي بيمار
 26يــك خــانم  1397در ســيزدهم تيرمــاه 

ساله در بخش زنـان بيمارسـتان وليعصـر عـج 
بستري شد. سـن حـاملگي بـا توجـه بـه تـاريخ 

د. بعـد از شـمحاسـبه هفتـه  39آخرين قاعدگي 
انجام مقدمات اوليه مادر جهت زايمان سـزارين 

 3460د و يك نوزاد ترم دختر بـا وزن شآماده 
در دقيقه يـك به ترتيب  10و 9كيلوگرم و آپگار 

متولد شد. نوزاد فرزند دوم خانواده بود  ،و پنج
دنيا آمده و اعضاي ه و فرزند اول سالم و ترم ب
ي خاصي را ذكـر نمـي خانواده نيز سابقه بيمار

 -خالـه (دختر كردند. پدر و مادر نوزاد منسوب

 3460( پسرخاله) بودند. معاينات بدو تولـد وزن
ــد ( ــرم)، ق ــانت 51گ ــريس ــر) و دور س  35( مت

متر) نرمال بودند. پوست نـوزاد پوشـيده يسانت
از صفحات هايپركراتوز ضخيم، پهن، سـفت بـا 

رنـگ بـرروي گـردن، قفسـه  هـاي قرمـزشكاف
هاي نوزاد اكتروپيون ها بود. چشمسينه و اندام

هاي نوزاد به فرم برگشته بـه شديد داشت و لب
سمت بيرون بود. از ديگر مشخصات نوزاد پـل 

اي دفورمه، دهان بزرگ باز با هشبيني پهن، گو
حركت (اكلامبيون) بود. تشخيص اين هاي بيلب

بيماري با توجه به ظاهر تيپيك نوزاد و مشاوره 
 تصوير شـماره( ن پوست داده شدتخصصاا مب
1.(  

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

  هاي برگشته به سمت بيرونهاي اكتروپيون و لبرنگ، چشم هاي قرمزبدن نوزاد پوشيده از پوست ضخيم، شكاف - 1تصوير 
  

ها بعد از تولـد بـه نوزاد جهت ادامه مراقبت
د. بـا شـهاي ويـژه نـوزادان منتقـل واحد مراقبت
شتن مشكل تنفسي جهت پيشگيري از توجه به ندا

ــه ان ــت كدهيدراتاســيون ب ــا رطوب ــاتور ب  %60وب

تغذيـه نـوزاد  منتقل گرديد و سـوند معـده بـراي
گذاشته شـد. ملتحمـه نـوزاد جهـت پيشـگيري از 

 2هـر  يخشك شـدن بـا پمـاد ويتـامين آ چشـم
ل يشـد و سـپس بـا گـاز اسـتريساعت چرب مـ
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مشاوره با  يپوست يهاشد و مراقبتيپوشانده م
از  يرين پوســت جهــت جلــوگمتخصصــابــا 
شـد. بـا  يزيـرون و عفونـت برنامـهيدراتاسيده

 يمناسـب كيه نـوزاد تحمـل خـوراك نيتوجه به ا
س را بروز نداده بود، اقدام يم سپسيداشت و علا

نشـد و  يـكوتيبيو اسـتفاده از آنتـ يريـگبه رگ
ــا اســتفاده از تغذيدراتاســيه ــون ب ه مناســب و ي

. بـا توجـه گرفتيوست انجام مپوشش مناسب پ
 يوپســيان انجــام بكــو عــدم ام يــكپيبــه ظــاهر ت

انجـام  يصـين اقـدام تشخيـپوست در بخش ما ا
ن تلاش ما بر آمـوزش خـانواده يترشيو ب نيافت

 ياهـشر مـادر و رويه با شينه تغذينوزاد در زم
 يشــد. بــرامتمركــز پوســت و چشــم  يدارنگــه

ــت نــوزاد  ــت از پوس ــادمحافظ  از بكــمر يپم

 6گـرم و اوره  6گرم، سديم كلرايـد  88اوسرين 
استفاده شد و به خانواده نوزاد نيز آموزش گرم 

 6ل روزانه حداقل يط استريداده شد تا تحت شرا
محافظـت از  ينند و بـراكن پماد استفاده يبار از ا

بار  يكساعت  4چشم استفاده روزانه حداقل هر 
گــرم واحــد بــر  250 ين آ چشــميتــامياز پمــاد و

ه يل توصـيط اسـتريران دارو تحت شرايت اكشر
خـانواده  يافك يهاه از آموزشك نيشد. بعد از ا

ــه تغذيدر زم ــن ــم ي ــت و چش ــت پوس ه و محافظ
ــل ياطم ــان حاص ــن ــايت  ،ميردك ــا رض ــوزاد ب ن

ماه  ريام تيخ سيد. در تاريشخصي مرخص گرد
 .نه قرار گرفـتيمجدد نوزاد مورد معا 1397سال 
ه كبهتر شده بودند  يريشمگعات به نحوه چيضا

  قابل مشاهده است. 2ر شماره يدر تصو
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

  

 هاي ويژه نوزادانروز ترخيص از بخش مراقبت 17بهبودي قابل ملاحظه در ظاهر نوزاد بعد از گذشت  -2تصوير 

 

  بحث
ايكتيـــوز دلقكـــي يكـــي از شـــديدترين و 

كننـده هاي مادرزادي تهديدخطرناكترين بيماري
مـرگ و ميـر از ايـن  هـاياست، گزارشزندگي 

شـيوع ايـن  .)2(باشد مي %44بيماري در حدود 
 بيماري يك مورد در هر سيصد هزار تولد است

هـاي داراي ايي در مورد خانوادههشگزار .)11(
فرزند مبتلا به جنين دلقكي منتشـر شـده اسـت. 
در يك گزارش از لهستان نـوزاد پسـر زنـده بـا 

هفته از بارداري سـوم بـا وزن  37سن حاملگي 
گرم متولد شد و تمام علايم جنين دلقكـي  2900

ــت  ــوزاد تح ــن ن ــت. اي ــد را داش ــام تول در هنگ
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ر گرفت و تا زمان گـزارش اي ويژه قراهتمراقب
. دو مـورد تولـد نـوزاد )12( ماهه بـود 6نوزاد 

 ه استمبتلا به ايكتيوز از مشهد نيز گزارش شد
هفتـه بـا وزن  32كه يك مورد آن نوزاد دختـر 

ـــرم 2000 ـــود گ ـــارس ب ـــوزاد  ،و ن ـــدين ن وال
خويشــاوند درجــه يــك بودنــد و نــوزاد علايــم 

روز بعـد از  3بيماري جنين دلقكي را داشـت و 
 تولد فوت كرد. مورد دوم نـوزاد دختـر بـا وزن

علايـم بيمـاري كه اين نوزاد نيز بود گرم  2300
 شـكوهيو  بصيري. )13( جنين دلقكي را داشت

-1380دو مــورد را در يــك خــانواده در ســال 
ــزارش  1379 ــدان گ ــه هم در بيمارســتان فاطمي
 نيـزو موارد مشابه در تركيـه، هنـد  )11( كردند

  .)14و11(گزارش شده است 
تـوان امروزه تشخيص اين بيماري را مـي

حاملگي انجام  24ز هفته با بيوبسي پوست قبل ا
نيـز يـك  قـبلاً داد، اما با اين شرط كـه خـانواده

ــد ــته باش ــوز داش ــه ايكتي ــتلا ب ــين مب  .)15( جن
 توانـد در ايـن مـوارداولتراسونوگرافي نيز مـي

امـا لازم بـه ذكـر اسـت كـه  ،كننـده باشـدكمك
چـون  ،تشخيص اين بيماري بسيار سخت است

تكامل فنوتيـپ ايـن بيمـاري در سـه ماهـه دوم 
دهد و اين بيمـاري جـزء مـوارد بارداري رخ مي

ــــي ــــوب م ــــادر محس ــــخيص ن ــــود. تش ش
 شــود كــهاولتراســونوگرافي زمــاني ميســر مــي

ل كراتين ساخته شود و توسط اولتراسـونو قابـ
تواند به عنـوان شناسايي باشد. پاهاي كوتاه مي

ــ  .)16( ين نشــانه هــارليكوئن ايكتيــوز باشــداول
 با اسـتفاده ازتهاجمي اين بيماري تشخيص غير

بـرداري پرزهـاي هنمونـبا واسطه  DNAآناليز 
پـذير بـرداري آمينوسـنتز امكـانو نمونـه جفتي

ــات در  .)17(اســت  ــايج مطالع ــا  45نت ــوزاد ب ن

ا بـراي هـناز آ %56ايكتيوز دلقكي نشان داد كه 
تـرين و طـولانياند هتر زنده ماندسال يا بيش 7

سـالگي بـود.  25ا تا سن هنزمان زنده ماندن آ
نتايج نوزادان بهبود يافته مربوط بـه جهـش در 

اي ناهمسـان و اسـتفاده از رتينوئيـدها بـه هنژ
ام در هفت روز اول تولـد بـود، صورت زودهنگ
هـا مربـوط بـه ترين مـرگ و ميردر مقابل بيش

ــا عفون ــا جهــش در هــتنــوزاداني ب اي شــديد ب
  .)10(اي همسان بود هنژ

درمان سريع با رتينوئيدها در حال حاضر 
 اسـتلايي براي ايكتيوز دلقكـي يك استاندارد ط

نشان داد كه  و همكاران Washio. مطالعه )18(
در روزهـاي ها استفاده زودهنگـام از رتينوئيـد

اي ژنـي هـشويژه در جهبه نخست بعد از تولد 
ودي ايـن نـوزادان تواند به بهبـهتروزيگوس مي
اي كـه مطالعـه. )8(اي بكنـد ظـهكمك قابـل ملاح

، نشـان يافـتانجام و همكاران  Harveyتوسط 
تين رتينوئيـد بـه طـور داد كه استفاده از اَسـيتر

اي ضايعات پوستي ايكتيوز دلقكـي قابل ملاحظه
همچنـين اسـتفاده از ). 19(بخشـد مـيرا بهبود 

سيلين و جنتامايسـين بـه هاي آمپيبيوتيكآنتي
اي هـــتصـــورت پروفيلاكســـي عليـــه عفون

سيستميك و پماد موضـعي موپيروسـين، پمـاد 
فلوكونازول و پنيسيلين بـراي بهبـود وضـعيت 

ز دلقكي توصـيه شـده پوستي نوزادان با ايكتيو
با توجه به مشاوره پوست در نوزاد  .)19( است

 88اوسرين  ب ازكمر يپمادمورد مطالعه ما از 
بــه  گــرم 6گــرم و اوره  6گــرم، ســديم كلرايــد 
روي پوسـت سـاعت بـر 4صورت موضعي هر 

اي د و نـوزاد بهبـودي قابـل ملاحظـهشاستفاده 
اوره حـاوي  روز پيـدا كـرد. 17بعـد از گذشـت 

، اين مـاده لايـه شـاخي استمل آب دوست عوا
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ت طولاني رطوبـت و به مدرساني پوست را آب
و بــه پوســت قابليــت دارد را در خــود نگــه مــي

دهد. علاوه بر اين اوره باعـث پذيري ميانعطاف
انحلال پيوند هيـدروژن و كراتينوسـيت شـده و 
در درمان اختلالات پوسـتي بـا تظـاهرات فلـس 

ـــدن  ـــس ش ـــؤثرفل ـــت م ـــرين . )20( اس اوس
ترين چربـي طبيعـي حيـواني بـه پوسـت نزديك
شـود. كه باعـث نرمـي پوسـت مـي استانسان 

اي از چربـي طبيعـي در همچنين بـا ايجـاد لايـه
شـود. سـديم سطح پوست مـانع تبخيـر آب مـي

كننـده از عوامل مرطوب %5-10كلرايد با غلظت 
و رسان 	به عنوان يك آبو است طبيعي پوست 

  .)21( شودفاده ميكننده استمرطوب
مراقبــت از ايــن نــوزادان بايــد در شــرايط 

 استريل و محيط گرم و مرطـوب ترجيحـاً كاملاً
ــاتور انجــام كان ــرد.وب ــافي،  گي هيدراتاســيون ك

كنترل دما، تعداد تـنفس و تعـداد ضـربان قلـب، 
كنتــرل درد و عفونــت نيــز بــراي ايــن نــوزادان 

ـــت ـــالين . )9( ضـــروري اس ـــرس س و از كمپ
هاي ملايم بـراي نـرم شـدن پوسـت و كنندهنرم

ــتفاده  ــن اس ــريع ديسكواميش ــوتس ــر ش د. خط
اختلال در تعـادل آب و الكتروليـت وجـود دارد. 

اسـتريل باشـد تـا از عفونـت  محيط بايد كـاملاً
اي مكرر انجـام گيـرد. هتجلوگيري شود و كش

   ).22( دشوتوصيه مي مشاوره ژنتيك نيز حتماً
كه احتمال بهبودي  ه به اينبا توج بنابراين

و زنــده مانــدن نــوزادان بــا تشــخيص ايكتيــوز 
سال با اقـدامات حمـايتي  25ماه تا  10دلقكي از 

م توسط خانواده و تيم درمان متغير است، لـزو
مــان بــه شناســايي ســريع مــوارد پرخطــر و در

براي مـوارد موقع و درخواست آزمايش ژنتيك 
اده از بـه اسـتف. همچنـين استفاميلي ضروري 

كـه در  بـا توجـه بـه ايـن پماد ياد شـدهتركيب 
اي حاصل نوزاد مطالعه ما بهبودي قابل ملاحظه

 شود.شد توصيه مي

  

  تشكر و قدرداني
اي ويـژه هتاز همكاران محترم بخش مراقب

نوزادان به خصوص سرپرستار محترم سـركار 
  آيد.خانم زهرا پرهيز تشكر ويژه به عمل مي
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Harlequin ichthyosis is the most severe form of autosomal-
recessive congenital ichthyoses with a high mortality rate. In affected 
infants, mutations occur in the ABCA12 gene. The ABCA12 gene 
produces the proteins that are essential for the natural development of 
skin cells. In this disease, disruption in keratinization of epidermis 
results in the impaired barrier function and susceptibility of the neonate 
to dehydration and infection. Recent advances in neonatal care and 
early administration of treatment have increased the chances of child 
survival. In this article, we introduced a term female neonate with 
harlequin ichthyosis, born of a 26-year-old mother, significantly 
recovered by early treatment using an ointment (composed of Eucerin 
88 g, sodium chloride 6 g, and urea 6 g). 
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