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  ١٦/٤/٩٩ :پذيرش تاريخ ؛  ٩/٢/٩٩ :مقاله دريافت تاريخ

 

-در تمام بدن مـي  ضخيم شدهدلقكي شديدترين شكل ايكتيوز مادرزادي همراه با علائم باليني پوست شاخي و  يسايكتيوز

شاخي شدن اپيدرم پوست در اين اختلال ضعف عملكردي سد دفاعي و مستعد شـدن نـوزاد بـراي دهيدراتاسـيون و     . باشد

حاصل زايمان طبيعي، از يك مادر دلقكي  يسايكتيوز نوزاد ترم پسر مبتلا به يك مورد در اين مقاله. دنبال داردعفونت را به 

هـاي عميـق   در معاينه اوليه صورت گرفته توسط پزشك اطفال، پوست ضخيم همـراه بـا شـكاف   . شودساله گزارش مي ٢٩

مبتلا به دليل عدم وجود اختلال تنفسي و برقراري ضـربان  عرضي و هيپركراتينيزاسيون مشاهده شد و دستور ترخيص نوزاد 

  .قلب، داده شد
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  مقدمه

 ABCA12هاي پوستي توسط ژن پروتئين لازم براي تكامل سلول

اين پروتئين نقش مهمي را در حمل چربـي در  . شودرمزگذاري مي

برخـي از  . كنـد خارجي ترين لايه پوست يعنـي اپيـدرم بـازي مـي    

توسـط   ABCA12از توليد هرگونه پروتئين  ABCA12هاي ژن جهش

ها به توليـد فـرم كوچـك و    كنند و ساير جهشسلول جلوگيري مي

ها گردد كه قادر به انتقال مناسب چربيغير طبيعي پروتئين منجر مي

نخواهد بود در نتيجه نمو طبيعي اپيدرم مختل شده و پوستي سخت 

 Oliver ١.شـود ي ايكتيوزيس دلقكي نمايـان مـي  و ضخيم مشخصه

hart،  اولين مورد جنين دلقكي را گزارش نمـود كـه    ١٧٥٠در سال

 ٢.بـرد يمار از پوست ضخيم و ترك خورده در تمام بدن، رنـج مـي  ب

اين بيماري يك اختلال نادر ژنتيكي آتوزوم مغلوب بـا شـيوع يـك    

نوزاد در زمـان تولـد در يـك     ٣.باشدتولد مي ٣٠٠٠٠٠مورد در هر 

پوشش زرهي هايپركراتونيك سخت محصور است كه از صـفحات  

شـدت چسـبنده تشـكيل    اي بـه  بزرگ و ضخيم زرد مايل به قهـوه 

پس از تولد در ايـن قالـب سـخت و غيرقابـل انعطـاف       ٤-١.اند شده

هـاي قرمـز كـه تـا درم     شود و با بجا ماندن شكافشكاف ايجاد مي

بيـرون زدگـي    ٥.گرددها مييابند، نماي پوست شبيه دلقكامتداد مي

هـاي صـاف و مسـطح، انگشـتان     پلك فوقاني، لب برگشته، گـوش 

هاي بـاليني  محدوديت تحرك مفاصل از ديگر نشانههيپوپلاستيك و 

اين بيماري بـوده و مبتلايـان اغلـب در خطـر مشـكلات تكـاملي،       

هيپوترمي، زجـر تنفسـي، تغذيـه ناكـافي، تهويـه ناكـافي، تشـنج و        

هاي پوستي هستند، لذا ميزان مـرگ و ميـر در ايـن بيمـاري     عفونت

افـزايش   ٩-٦.سـت بويژه در روز اول يا چند هفته اول زنـدگي بـالا ا  

هـاي ويـژه و تجـويز    اين نوزادان تنها با اعمال مراقبت يشانس بقا

به علت نادر بـودن ايـن    ١١و١٠.زود هنگام رتينوئيدها ديده شده است

  . كنيمبيماري در اين جا يك مورد از اين اختلال را معرفي مي

 
هاي قرمز رنگ پوستي ناحيه شكاف C:اكتروپيون،  چشم هاي B:دلقكي شكل،  كاملا چهره A:. نوزاد پسر مبتلا به ايكتيوزيس دلقكي :١شكل 

  لاله گوش صحيح عدم شكل گيري D:سينه و شكم و 
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  دلقكيگزارش يك مورد ايكتيوزيس          ٢٠٨

  ٢١٠ تا ٢٠٦ ؛٢، شماره١٠؛ دوره ١٤٠٠بهار نشريه علمي پژوهشي دانشگاه علوم پزشكي البرز،

 
  معرفي بيمار

سـاله بـا    ٢٩صبح خانمي  ٤:٤٥، ساعت ٢٠/١٢/١٣٩٨در تاريخ 

شحات ناشي از پارگي كيسه آب و شكايت حاملگي دوم همراه با تر

شـهر  ) عج االله(از دردهاي زايماني به زايشگاه بيمارستان ولي عصر 

سـن حـاملگي   . شـود كند و بلافاصله بستري ميكازرون مراجعه مي

. هفته محاسـبه گرديـد   ٣٩مادر براساس اولين روز آخرين قاعدگي 

 ٩زايمان در سـاعت  بعد از انجام مقدمات اوليه و آماده كردن مادر، 

نـوزاد  . به صورت طبيعي انجام شد) ٢٠/١٢/١٣٩٨(صبح همان روز 

سـانتي متـر،    ٤٩گرم، قـد   ٢٩٠٠متولد شده پسري زنده داراي وزن 

اي كاملا دلقكي شكل و چهره ١٠و  ٩سانتي متر، آپگار  ٣٤دور سر 

دختر دايـي، صـاحب    -والدين نوزاد با نسبت فاميلي پسر عمه. بود

در معاينه نوزاد توسط پزشك اطفال، پوست . ل سالم بودندفرزند او

هـاي عميـق عرضـي و هيپركراتينيزاسـيون     ضخيم شـده بـا شـكاف   

عدم شكل گيري لالـه گـوش و   . مشاهده شد) شاخي شدن پوست(

. وجـود داشـت  ) بيرون زدگـي پلـك فوقـاني   ( اكتروپيونی هاچشم

ترخيص  نوزاد مشكلي از نظر ضربان قلب و تنفس نداشت و دستور

پيگيري وضعيت نوزاد در روز . وي توسط متخصص اطفال داده شد

نشـان داد كـه نـوزاد داراي    ) ٢٢/١٢/١٣٩٨مورخ (سوم بعد از تولد 

تحمل خوراكي مناسب بوده و علائم سپسيس را بروز نداده بود، لذا 

تلاش براي آموزش خانواده نوزاد در زمينه هيدراتاسـيون از طريـق   

هاي پوستي از طريق مشاوره و اقدام براي مراقبت تغذيه با شير مادر

با متخصصان پوست جهت جلـوگيري از عفونـت صـورت گرفـت     

  ).١شكل (

  

  بحث

ترين يس دلقكي به عنوان يكي از شديدترين و خطرناكايكتيوز

درصد تهديـد   ٤٤هاي مادرزادي با ميزان مرگ و مير حدود بيماري

-م نادر بودن بيماري گزارشرغعلي. باشدكننده حيات فرد مبتلا مي

هايي مبني بر تولد فرزند مبتلا به جنين دلقكي در چنـدين خـانواده   

تولد نوزادي پسر با سن  ٢٠٠٦براي مثال در سال . منتشر شده است

گرم و داراي تمـام   ٢٩٠٠هفته از بارداري سوم با وزن  ٣٧حاملگي 

صيري و ب ١٢.علائم باليني جنين دلقكي از كشور لهستان گزارش شد

دو مورد فرزند مبتلا به ايكتيـوزيس دلقكـي    ٢٠٠٥شكوهي در سال 

را در يك خانواده، متولد شده در بيمارستان فاطميه همدان گـزارش  

در مشهد نيز دو مورد تولد نوزاد مبتلا به ايكتيوز در سال  ١٣.نمودند

هفته با  ٣٢مبتلايان به ترتيب نوزاد دختر . گزارش شده است ٢٠٠٩

گرم، نارس، داراي والديني با نسبت خويشاوندي درجه  ٢٠٠٠وزن 

گرم  ٢٣٠٠روزه و مورد دوم نوزاد دختر با وزن  ٣يك و طول عمر 

 ٢٠١٣در سال  ١٤.اندو داراي علائم مشخص ايكتيوزيس دلقكي بوده

تولد نـوزادي بـا چهـره كـاملا دلقكـي متولـد شـده در بيمارسـتان         

 ـ. اميرالمومنين زابل گزارش شـده اسـت   وزاد بـا داشـتن علائمـي    ن

همچون كاهش تعداد ضربان قلب، كاهش تعداد تنفس و گرانتينـگ  

هاي ويـژه بيمارسـتان بـا    بعد از دو روز نگهداري در بخش مراقبت

اخيرا  ١٥.ساعت درگذشت ٢٤رضايت والدين مرخص شد و پس از 

نيز گزارش يك مورد ايكتيوز دلقكي بـا يـك نتيجـه     ٢٠١٩در سال 

نوازدي با ظاهر دلقكي، از يـك مـادر   . فته استمطلوب صورت گر

 ٨٨ اوسـرين  از مركـب  استعمال پمادي(ساله كه با درمان اوليه  ٢٦

اي بهبـودي قابـل ملاحضـه    )گرم ٦ اوره و گرم ٦ كلرايد سديم گرم،

هايي با پـيش سـابقه جنـين مبـتلا بـه      امروزه در خانواده ١٦.پيدا كرد

ي بـه واسـطه   DNAايكتيوز تشخيص ايكتيوز دلقكي از طريق آناليز 

نمونه برداري از پرزهاي جفتي و مايع آمنيوتيك و  بيوپسي پوسـت  

ــدبـــارداري امكـــان پـــذير مـــي ٢٤ي قبـــل از هفتـــه  ١٨و١٧.باشـ

امـا از  تواند در اين مورد كمك كننده باشد، اولتراسونوگرافي نيز مي

كه تكامل فنوتيپ اين بيماري در سـه ماهـه دوم بـارداري     جائي آن

تنهـا زمـاني    باشـد، و دهد، تشـخيص آن بسـيار دشـوار مـي    رخ مي

شود كـه كـراتين سـاخته شـده     تشخيص اولتراسونوگرافي ميسر مي

-در اولتراسونو كشف مشخصه فرم دهان و  پاهاي كوتاه مـي . باشد

 ١٤و٥.ايكتيوز دلقكي مد نظـر قـرار گيـرد    تواند به عنوان اولين نشانه

اخيرا مراقبت شديد و درمان، پيش آگهي ايكتيـوز دلقكـي را بهبـود    

و همكـاران نشـان داد    Washioبراي مثال مطالعه  ١٩،بخشيده است

كه استفاده زودهنگام از رتينوئيدها در روزهاي نخست بعد از تولـد  

اند بهبودي قابـل  توبويژه در مواردي با جهش ژني هتروزيگوس مي

مطالعه ديگـر صـورت    ١٠.اي در احوال مبتلايان ايجاد نمايدملاحظه

و همكارانش نشان داد كه اسيترتين رتينوئيـد   Harveyگرفته توسط 

اي ضايعات پوستي ايكتيـوز دلقكـي را بهبـود    به طور قابل ملاحظه
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با اين وجود همچنان ميزان مرگ و مير در بين مبتلايان  ٢٠.بخشدمي

لـذا    ١٩.باشد و اميدي بـه زنـده مانـدن قطعـي وجـود نـدارد      بالا مي

باشـد كـه بـا انجـام     بهترين اقدام تشخيص زودهنگـام بيمـاري مـي   

ي دقيـق ايـن اخـتلال در    مشاوره ژنتيك به جهت بررسي تاريخچـه 

ــه  ــي رابط ــاوندان، بررس ــاونديخويش ــر   ي خويش ــدين و ديگ وال

  . شوداختلالات پوستي در ساير فرزندان خانواده ميسر مي

  تشكر و قدرداني

رياست، مديريت، سوپر وايزر آموزشي  همكاري از وسيله بدين

بيمارستان ولـي عصـر    متخصصان و دست اندركاران محترم كليه و 

 پـژوهش  ايـن  اجـراي  در را همكـاري  نهايـت  كهكازرون ) عج االله(

  .آيد مي عمل به قدرداني و تشكر كمال داشتند،
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Harlequin ichthyosis is the most severe form of congenital ichthyoses with horny 
(Keratinized) and chapped thick skin throughout the body. In this disease, disruption in 
keratinization of epidermis results in the impaired barrier function and susceptibility of the 
neonate to dehydration and infection. In this article, a term male neonate with harlequin 
ichthyosis, born of a 29-year-old mother, was reported. On initial examination by a 
pediatrician, thick skin was observed with deep transverse clefts and hyper keratinization, 
and the infant was the infant was discharged because of absence of respiratory disorder 
and regularity of  heart rate. 
 
Key words: Harlequin ichthyosis, Hyper keratinization, Ichthyosis 
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