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   9/9/98: پذيرش ؛ تاريخ 98/4/15 :مقاله دريافت تاريخ

دم تشخيص و درمان به موقع با خطر مرگ و مير بـالا  عو در صورت  نيست كودكان شايعز درليو رابدوميو ميوپاتي :مقدمه
 هاي ميوپاتيو  ژيهاي روماتولو بيماري ،مسموميت ويروسي، ميوزيت ،هيپوكالمي، تروماز شامل ليرابدوميو علل.همراه است
  .است زليرابدوميو به منجر اي زمينه بيماري درمان و سريع حمايتي درمان شامل زليرابدوميو درمان.است متابوليك
در بخـش   يبا نارسايي حاد كليه و نارسـايي حـاد تنفس ـ   عضلات  ضعف پيشرونده شكايت با ساله 10 دختر :بيمار معرفي

 گـزارش و ميوگلوبينوري  (CPK, LDH) لاني بالاعضهاي  آزمايشات آنزيم در. بستري شد (PICU)مراقبت ويژه كودكان 
احتمـال ميوپـاتي متابوليـك و     بـا  و قـرار گرفـت   و ديورتيـك  يدرمانمايع ز شديد تحت ليتشخيص رابدوميو با بيمار .شد

  .گرفت قرارريبوفلاوين و كارنيتين  بادرمان  تحت IIي تايپ رگلوتاريك اسيدو
نتايج آناليز آسيل كارنيتين پلاسـما و اسـيدهاي ارگانيـك ادرار، بيمـاري     . ايط بيمار رو به بهبودي رفتاز چند روز شر بعد

  .را مطرح كرد IIگلوتاريك اسيدوري تايپ 
. باشـد  با شروع ديررس از علل نادر ولي قابل درمان ميوپـاتي و رابـدوميوليز مـي    IIگلوتاريك اسيدوري تايپ  :گيري نتيجه

  .شود توجهبنابراين حتما در تشخيص افتراقي كودكان و بزرگسالان با ميوپاتي و رابدوميوليز به آن 
  

  .II تايپ يراسيدو گلوتاريك د كليه،اح نارسايي ،ميوپاتي ،زليرابدوميو :كليدي كلمات
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  بيمار معرفي
 به صـورتي  عضلات  پيشرونده ضعف شكايت با ساله 10 دختر

 شـرح  در .نبوده در اورژانس بسـتري شـد   نديگر قادر به راه رفت كه
 يك ت و بي اشتهايي را از حدودلاضع ضعف پيشرونده حال، بيمار

ورزش  بهكند به صورتي كه در كلاس ورزش قادر  ماه پيش ذكر مي
پياده رفتن مسافت خانه تا روزهاي اخير هم توان  كردن نبوده و طي

  .مدرسه را نداشته است
 (Muscle Strength Grading)لاني ضع قدرتفيزيكي  معاينه در

 تـنفس  ت تنفسـي، لاض ـع عفض ـ دليل به .ارزيابي شد 2 گريد وي
  .ي و غير موثر بودطحبيمار س
بـه   بيمار ،بيمار هاي غير موثر توجه به شرايط عمومي و تنفس با

 Non)ونتيلاتـور غيـر تهـاجمي     بخش مراقبت ويژه منتقل و تحـت 

Invasive Ventilator) گرفت قرار.  
  :زير آماده شد حاوليه بيمار به شر آزمايشات

Urine Blood: 3+, Urine Protein : 2+,  2RBC/high power 
field 
BUN= 37 mg/dl, Cr= 2.5 mg/dl,  LDH>15,000 U/L, 
CPK > 50,000 U/L 

و ميوگلوبينوري نيـز گـزارش    بود تيره اي هادرار بيمار قهو رنگ
  .شد

 ضمنآن، ناشي از    ليهك حادتشخيص رابدوميوليز و نارسايي  با
 بودنـد،  صـفاقي دياليز  اينكه تيم معالج و همكاران نفرولوژيست آماده

  .تحت مايع درماني فراوان و ديورتيك قرار گرفت بيمار
احتمال ميوپـاتي و رابـدوميوليز ناشـي از بيمـاري متابوليـك       با

هاي ارگانيـك   مشاوره با همكاران غدد و متابوليسم انجام و آزمايش
د از ارسـال  عرنيتين پلاسما ارسال و بلافاصله باك سيلآاسيد ادرار و 

ــه g 1 و محلــول كــارنيتين mg 100 آزمايشــات ريبــوفلاوين  روزان
 .شروع شد

  .اكوكارديوگرافي كاركرد قلب نرمال گزارش شد در
   پروســـه (EMG-NCV) عضـــله -عصـــبر اگـــزارش نـــو در

  .ميوپاتيك گزارش شد
بهبـودي  حمايتي و نيز ريبوفلاوين و كارنيتين سير  هاي درمان با

چند روز بيمار از ونتيلاتور غيـر تهـاجمي    طي .بيمار قابل توجه بود
د از يك هفته بيمار قادر بـه  عكليه نرمال گشت و ب كاركرد .جدا شد

توانسـت چنـد قـدم     مرخص شد در حالي كه مـي  بيمار .نشستن بود
  .بردارد

ل كـارنيتين و ارگانيـك اسـيدهاي    آسي آزمايشات پروفايل نتيجه
كه با تاخير آماده شد به نفـع تشـخيص گلوتاريـك اسـيدوري      ادرار

  .بود IIتايپ 
بيمـار كيفيـت زنـدگي وي       ماهه و يك سـاله  ششپيگيري  در

بـه ورزش بـدون احسـاس     درابهبود قابل توجهي پيدا كرده بود و ق
  .رابدوميوليز نشده بود لاني بود و ديگر دچار حمله عضعف ض
  

  بحث
دليل نقـص در متابوليسـم انـرژي     ارثي به وليكهاي متاب ميوپاتي

كــه شــامل شـوند و ســه دسـته اصــلي دارنـد     هــا ايجـاد مــي  سـلول 
در اكسيداسـيون اسـيدهاي    نقـص  اي گليكـوژن،  هاي ذخيره بيماري

 .1باشند يم ميتوكندريالهاي  چرب و بيماري

 ـ  IIتايـپ  ي راسـيدو  گلوتاريك در اتـوزوم مغلـوب    وارثبـا ت
وجـود   هاي آمينـه اسـيد  ر اكسيداسيون اسيدهاي چـرب و اختلال د

  .2دارد
 از ،وسيعي دارد طيف IIي تايپ رباليني گلوتاريك اسيدو علائم

 كارديوميوپــاتي و اســيدوز متابوليــك، نــوزاد بــا تظــاهرات كشــنده 
و رابـدوميوليز در كودكـان   لاني عض ـ عفض هپاتومگالي تا حملات

  .4و3ا بزرگسالانيبزرگتر 
ــاليز اســيدهاي بــا IIي تيــپ رگلوتاريــك اســيدو تشــخيص  آن

  .باشد ل كارنيتين ميآسي يلاادرار و پروف ارگانيك
ــپروف در ــيدهاي دي  اي ــدار اس ــك ادرار مق ــيدهاي ارگاني  ل اس

ل آسـي  يلاپروف.شود گزارش مي بالا مالونيك اسيد اتيل كربوكسيليك،
ــارنيتين  ــزايش ك ــغلاف ــي تظ ــارنيتين  لآس ــان  را (C4-C18)ك نش

  .6و5دهد مي
ــيون ــايعترين ETF-DHژن  موتاسـ ــده در  شـ ــزارش شـ ژن گـ
  .8و7باشد مي IIيپ اي ترگلوتاريك اسيدو

  
  گيري هجنتي

 زليلي قابل درمان ميوپـاتي و رابـدوميو  ت غير شايع وعلبا  بيمار
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 بـا  .مراجعه كرده بـود  IIيپ اي ترگلوتاريك اسيدوناشي از بيماري 
هاي متابوليـك بـا تـاخير بـه دسـت       توجه به اينكه گزارش آزمايش

ز گلوتاريـك  ليهر بيمار بـا ميوپـاتي و رابـدوميو    در رسد، پزشك مي
  .هاي افتراقي قرار دهيم در تشخيص را II تايپي راسيدو

و محـدوديت چربـي در رژيـم     ريبـوفلاوين  با كارنيتين، درمان
لات و كـاهش دفـع اسـيدهاي    عض ـايي منجر بـه بهبـود قـدرت    غذ

  .شود ارگانيك ادرار مي
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Introduction: Myopathy and rhabdomyolysis are not common in children and, if not 
detected and do not treated it will be associated with high mortality and morbidity rate. 
The causes of rhabdomyolysis include hypokalemia, trauma, viral myositis, poisoning, 
rheumatoid diseases, and metabolic myopathies. 
Rhabdomyolysis treatment includes rapid supportive care and treatment of the underlying 
disease leading to rhabdomyolysis. 
Case Presentation: 10-year-old girl with progressive muscle weakness was admitted in 
Pediatric Intensive Care Unit (PICU) with acute renal failure and respiratory failure. The 
laboratory results showed myoglobinuria, high CPK, LDH. 
The initial diagnosis was severe rhabdomyolysis. In addition to fluid therapy and diuretic, 
she was treated with carnitine and riboflavin with possible glutaric aciduria type II. The 
patient showed progressive improvement after a few days. Result of plasma acyl carnitine 
and urine organic acid analysis stablished the diagnosis of glutaric aciduria type II. 
Conclusion 
Late onset glutaric aciduria type II has been described as a rare but treatable cause of 
myopathy and rhabdomyolysis. Glutaric aciduria type II is an important differential 
diagnosis to consider in children and adults presenting with myopathy and 
rhabdomyolysis. 
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