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  خلاصه
  مقدمه 

 مزواكتودرمي أ منشيا سندرم گولتز يك سندرم نادر  ناشي از اختلال نمو در بافتهاي بافوكال درمال هيپوپلازي 
. است كه نتيجه آن اختلال در پوست، چشم، دهان و دندان، سيستم اسكلتي عضلاني و سيستم عصبي مركزي است

              موارد بيماري در زنان ديده مي شود كه يك انتقال وابسته به جنس غالب را براي بيماران مطرح% 90بيش از
   .تشخيص بيماري كلينيكي است. مي نمايد

  معرفي بيمار
 ساله با فوكال درمال هيپوپلازي است كه بسياري از تظاهرات پوستي، چشمي و دهاني سندرم 6بيمار يك دختر 

  . نشان مي دهد،را همراه با اختلالات متعدد اسكلتي و فقدان فيبولا كه قبلا در اين سندرم بيان نشده است
  نتيجه گيري

ر هنگام تولد تشخيص داده مي شود اما درباره طول مدت زندگي بيماران فوكال درمال هيپوپلازي به طور شايع د
اطلاعات محدودي وجود دارد و به نظر مي رسد طول مدت زندگي بستگي زيادي به درگيريهاي قلبي و كليوي 

ي اين بيماران اغلب نياز به جراحيهاي ترميمي و تصحيح ارگانهاي درگير دارند تا به كيفيت زندگ.بيماران دارد
  .توان از ليزر كمك گرفت بهتري دست يابند و جهت درمان ضايعات پوستي مي

  
  هيپوپلازي،  اختلال مزواكتودرمي، فقدان فيبولافوكال درمال : كلمات كليدي
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  مقدمه
 1962 در سال FDH(1(فوكال درمال هيپوپلازي   سندرم 
ن زمان تا كنون  و همكارانش شرح داده شد و از آ2توسط گولتز

 مورد از اين سندرم در سراسر جهان گزارش شده 200بيش از 
اولين تظاهر سندرم ضايعات پوستي است كه به صورت . )1( است

شود و مي ايجاد  قرينه در تنه و اندامها ضايعات شبيه اسكاري غير
اختلالات همراه سندرم در چشمها، سيستم عصبي مركزي، مخاط 

        يستم عضلاني اسكلتي به شكلهاي مختلفدهان و دندانها و س
  .)1( مي تواند ديده شود

  
  گزارش مورد
 نفري 8 ششم از يك خانواده ساله كه فرزند 6بيمار دختر 

 به علت ضايعات  كه حاصل يك ازدواج غير فاميلي استاست و
آتروفيك يك طرفه و ندولهاي زرد رنگ نرم كه در سطح 

 بيمارستان خاتم الانبيا زاهدان پوست داشت به درمانگاه پوست
بيمار به علت غير قرينه بودن تنه و اندامها بدون . مراجعه نمود

در معاينه فيزيكي، قامت كوتاه، . كمك قادر به راه رفتن نبود
هيپوپلازي شديد پاي راست و مالفورماسيون انگشت  اسكوليز،

پنجم پاي چپ و همچنين سنداكتيلي دو طرفه در انگشت سوم و 
  ).1شكل ( چهارم دستها داشت

  
  
  
  
  
  
  
  

  سنداكتيلي دو طرفه – 1شكل 
  

در معاينه ضايعات پوستي به صورت خطوط آتروفيك غير 
قرينه در امتداد خطوط بلاشكو در قدام و خلف تنه مشهود بود و 
نواحيي از هيپو و هيپرپيگمانتاسيون در پوست ديده مي شد،فتق 

                                                 
1  Focal dermal hypoplasia 
2 Golt’z 
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در معاينه دهان .بودچربي در اندام تحتاني راست مشخص 
در .اي متعدد در مخاط دهان در ناحيه بوكال ديده مي شديلومپاپ

معاينه چشم كلوبوم عنبيه و انسداد مجراي اشكي سمت راست 
در بررسيهاي انجام شده از پوست و ندولهاي زرد . مشخص شد

 H&E(1(هماتوكسيلين ائوزين رنگ اندام در رنگ آميزي 
 در درم مشخص بود و چربي زير اپيدرم نازك و كاهش كلاژن

  ).2شكل ( جلدي جايگزين در زير اپيدرم بود
  

  
  
  
  
  
  

  

   در زير اپيدرمچربي زير جلدي زينيجايگ - 2شكل 
  

  
در راديوگرافيهاي انجام شده كلاويكول راست خوب تـشكيل         

يبولاي انهاي انگشتان پاي راست و فقدان ف      نشده بود، فقدان استخو   
 استخوانهاي مچ پاي راست مشخص      ودنراست و هيپو پلاستيك ب    

 در متاتارس انگشت پنجم پاي چپ نيز مالفورماسـيون ديـده            شدو
 امـا در متـافيز اسـتخوانهاي بلنـد اسـتئوپاتي اسـترياتا       )3شكل  (شد  

 يـا سـندرم     FDHبر اسـاس مجموعـه ايـن يافتـه هـا            . مشاهده نشد 
  .گولتز تشخيص داده شد

  
  
  
  
  
  
  
  

  
  تيبولاي راس فقدان ف- 3شكل 

                                                 
1 Hematoxilin and Eosine 
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  بحث
FDHنادر باديس پلازي مزواكتودرمال است   يك سندرم

 .اسپوراديك استبه صورت كه بيشتر موارد گزارش شده 
  بيماري در مردان .موارد بيماري در مردان ديده مي شود% 10فقط

يك انتقال ، كه بيماران بيشتر زنان هستند  از آنجايي.كشنده است
ر نظر دارند هر چند كه ژن دوابسته به جنس غالب را براي بيماران 

  ).2(مسئول آن هنوز شناخته نشده است 
 ضايعات شبه اسكاري غير قرينه و تظاهرات پوستي سندرم

خطوط هيپو و هيپرپيگمانته در مسير خطوط بلاشكو، رسوب 
چربي سطحي،آتروفي و تلانژكتازي است كه معمولا در ابتداي 

  ).3 (تولد مشخص مي شود
افته مشخص در اين سندرم است و تظاهرات دهاني يك ي

اي متعدد در سطح مخاطي و اختلالات دنداني ممكن است مپاپيلو
هيپوپلازي ميناي دندان شايعترين تظاهر دنداني بيمار .مشاهده شود

  ).4(است 
خير در اديگر تظاهرات دهاني شامل دندانهاي كوچك، ت

كه رويش دندانها، دندانهاي اضافي، وكاهش تعداد دندانها ست 
شكاف كام ولب دو طرفه و . در اين سندرم ديده مي شود

  ).5 (همچنين ترودونتيسم هم گزارش شده است
 شايعترين  شبكيهاختلالات چشمي شايع و كلوبوم عنبيه و

 ديگر يافته هاي چشمي از جمله .)6، 4( تظاهر چشمي است
و انسداد مجراي اشكي  آنوفتالمي يكطرفه استرابيسم نيستاگموس

اختلالات گوش شامل غضروف ). 7، 4( شده است زارشگ
  ).7(باشد  گوش هيپوپلاستيك، كري و نرمه بد فرم مي

ه سنداكتيلي ب. بيماران ديده مي شود% 60اختلالات اسكلتي در
            خصوص بين انگشت سوم وچهارم دستها، انگشت اضافي، 
 غير قرينه بودن اندامها، فقدان يا هيپوپلازي انگشتان دست، 

غير قرينه بودن اسكلت، دنده گردني و فقدان دنده اول نيز 
  ).9، 8 (گزارش شده است
ديس پلازي ترقوه و . موارد ديده مي شود% 20اسكوليوز در 

شكلي چنگال بد  .يده شده استاسپينا بيفيداي محقي هم د
 يك علامت مشخص براي سندرم است كه در بيمار 1خرچنگي
  .ديده نشد

در اين بيماران استئوپاتي استرياتا شايع تغييرات راديولوژيك 
است كه در متافيز استخوانهاي بلند به صورت خطوط طولي ديده 
مي شود كه يك علامت پاتوگنومونيك راديوگرافيك نيست 

  .)11( ارزش استولي با 
اختلالات گاه گاهي شامل قامت كوتاه، افزايش حركت 

راني يا  ميكروسفالي فتق هاي نافي، مفصلها، نقص شنوايي،
ديافراگماتيك است و گاهي عقب ماندگي ذهني نيز يك يافته 

  بيماران ديده  %10اختلالات اعضاي داخلي در .كلينيكي است
  ).4(مي شود 

  
  نتيجه گيري

 FDHاماشود   شايع در هنگام تولد تشخيص داده ميبه طور 
بيماران اطلاعات محدودي وجود دارد  درباره طول مدت زندگي

و به نظر مي رسد طول مدت زندگي بستگي زيادي به درگيريهاي 
اين بيماران اغلب نياز به جراحيهاي .قلبي و كليوي بيماران دارد

زندگي ترميمي وتصحيح ارگانهاي درگير دارند تا به كيفيت 
بهتري دست يابند و جهت درمان ضايعات پوستي ميتوان از ليزر 

  ).12 (كمك گرفت

                                                 
1 Lobster clow 
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