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 ـلي م يـك  در   يك در حدود  وعي ش زاني با م  ي نادر ارث  يماري ب كي ،ي مادرزاد زسكراتويد: زمينه  ـا. باشـد  ي نفـر م ـ   وني  ني
مـرگ  . شـود  ي مخاط دهان مشخص م ـياي ناخن، رنگ پوست مشبك و لكوپلاكتغييرات كي كلاس ادي توسط تر  يماريب

   . استراه هميمي بدخاي يويها، عوارض ر  مغز استخوان، عفونتييزودرس اغلب با نارسا
 صي مراجعه و با تـشخ     يحال ي كه با تب و لرز ضعف و ب        ي خاص يماري بدون سابقه ب   ،ساله 16 پسر ماريب:  بيمار  معرفي

 مغـز اسـتخوان     يوپـس ي داشت كه ب   يتوپنيس  پان شات،يدر آزما . ديگرد ي بستر )عج (عصري ول مارستانيب  در Sepsis هياول
 مخـاط دهـان     يها و لكـوپلاك     ناخن يستروفيها، د   و اندام  نهشر در ت   منت گمانتهيپوپي ها عاتي، ضا نهيدر معا . يدگردانجام  

  . بوديمادرزاد سكراتوزي ديماري پوست منطبق با بيوپسيب. مشهود بود
خصوص افراد بدون سابقه مصرف تنباكو مـورد توجـه       هسنين پايين ب   ضايعات پوستي بايد در    لكوپلاكي و  :گيري  نتيجه
درمان  تشخيص و  .سزايي دارد  هويژه تظاهرات خوني اهميت ب     همعاينه فيزيكي و ب    گي،توجه به سابقه خانواد    .گيرد قرار

   .شود آگهي بيماران مي باعث بهبودي پيش مادرزاديبه موقع ديسكراتوز 

  .يتوپني پان سون،يگمانتاسيپوپي ها،ي لكوپلاك،ي مادرزادسكراتوزيد :كليدي كلمات

 
  

ــسكراتو ــادرزاديدي  (Zinsser-Cole-Engmann syndrome) ز م
ترين فرم بيمـاري اتوزومـال مغلـوب         شايع. باشد بيماري نادر ارثي مي   

بيماران % 90باشد كه بر اين اساس بيش از          مي X  كروموزوم وابسته به 
 .شـود  هاي اتوزومال غالب و مغلوب نيز ديـده مـي           اما فرم  ،مرد هستند 

 .DKC1, TERT, TINF2, NPH2انند مچندين موتاسيون ژني مختلف 
رونده مغز اسـتخوان     ي پيش ي اين بيماري با نارسا    1.شناسايي شده است  

 ديـستروفي نـاخن و      ،اي و ترياد جلدي مخاطي پيگمانتاسـيون شـبكه       
 اين بيماران در معرض خطـر ابـتلا بـه           1-4.شود لكوپلاكي مشخص مي  

اد لـوكمي ح ـ  خصوص در سطوح مخاطي، هسرطان سلول سنگفرشي ب   
  ه ـ پيگمانتاسيون در دهمعمولاً 5و6.كين هستندچميلوسيتي و بيماري هو

  
درگيـري نـاخني در ابتـداي كـودكي و          . شـود  اول زندگي ايجـاد مـي     

ي مغـز اسـتخوان در      ي نارسا 1.دهد لكوپلاكي در اوايل نوجواني رخ مي     
هـا   نآميـر    شود كه علـت عمـده مـرگ و          بيماران ديده مي   %90 تا   50

اين گـزارش بـه توصـيف يـك مـورد از ايـن               در 4.شود محسوب مي 
  .يمپرداختبيماري نادر 

  

  
سـاكن اراك بـدون سـابقه بيمـاري          اي اسـت    سـاله  16بيمار پسر   

يت حركـت    محدود درد و  خاصي كه به علت تب و لرز و بي حالي و          
بـا تـشخيص آبـسه مفـصلي در بخـش           در ناحيه هيپ سمت راسـت       

  به علت ضايعات  گردد و ان وليعصر اراك بستري ميـبيمارستي ـعفون

 مقدمه

  معرفي بيمار

 

  689 تا 685هاي  ، صفحه10 شماره،71دوره،1392ديمجله دانشكده پزشكي، دانشگاه علوم پزشكي تهران،  ورديگزارش م

    10/09/1392:        آنلاين       23/06/1392:  پذيرش      29/02/1392: دريافت                           چكيده
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 هاي فوقاني سينه و تنه  اي در گردن، قسمت پيگمانتاسيون شبكه: 1شكل 

  
  
  
  
  
  

  لكوپلاكي زبان :2شكل 

  
 9/39در معاينه بيمار تـب      . شود پوستي مشاوره پوست درخواست مي    

ت راسـت   جز محدوديت در حركات مفصلي در هيـپ سـم          هب. داشت
در معاينه پوستي تلانژكتازي و نازكي پوسـت   . نكته ديگري يافت نشد   

هـاي فوقـاني     اي در گـردن، قـسمت      در صورت و پيگمانتاسيون شبكه    
در مخـاط دهـاني پـلاك سـفيد         ). 1 شكل( ها مشهود بود   سينه و اندام  

 ـ        نـاخن ). 2شـكل   ( رنگ ديـده شـد     طـور كامـل     ههـاي دسـت و پـا ب
بـه گفتـه همـراه بيمـار        ). 3شـكل   ( ه بودنـد  ديستروفيك و از بين رفت    

تغييرات پوستي و ناخني از سن هفت سالگي شروع شده و در بـرادر              
 .بيمار نيز ضايعات مشابه وجود داشت

كـشت  . هاي خـوني كـاهش داشـتند       در آزمايش خون تمامي رده    
هاي مربوط به بروسـلا      هاي روماتولوژيك، تست   ادرار و تست   خون و 

 ـ  در ســونوگرافي شـكم و .  بـود هپاتيـت منفـي   و سـل و  جــز   هلگـن ب
سكن تي ا  در سي .  يافته غيرطبيعي ديگري ديده نشد     ،هپاتواسپلنومگالي

. اختصاصي در ريه چپ ديده شد      تغييرات فيبروتيك غير   قفسه صدري 
اسـتخوان قـرار گرفـت كـه مغـز اسـتخوان             بيمار تحت بيوپسي مغـز    

  يد يدر رده ميلو (Delay maturation) تاخير بلوغ هايپرسلولار همراه با

  
  
  
  
  

    ها ديستروفي ناخن :3شكل 

  
با توجـه بـه شـرح حـال و معاينـه بيمـار و               . يد مشاهده شد  يو اريترو 

هـاي خـوني بيمـار بـا تـشخيص ديـسكراتوز             هاي سـلول   ه كاهش رد 
مادرزادي تحت بيوپسي پوسـت قـرار گرفـت كـه پـاتولوژي بـا ايـن               

يك به تدريج تـب قطـع و        بيوت با شروع آنتي  . تشخيص مطابقت داشت  
ت مفـصلي بهتـر شـد و جهـت درمـان            حركـا  حال عمـومي بيمـار و     

  .سيتوپني، بيمار به بخش انكولوژي منتقل گرديد پان
  

  
 اوتوزومـال   الگـوي  بيماري ارثـي نـادر بـا         ،ديسكراتوز مادرزادي 

ون پوسـتي   انتاسـي م هيپرپيگ 1.باشـد   مي X  كروموزوم مغلوب وابسته به  
 در  هعمـد طـور     بـه دهد كـه     اي در طي اولين دهه زندگي رخ مي        شبكه

هــاي  هــاي فوقــاني ســينه و بــازو همــراه بــا مــاكول  گــردن، قــسمت
تروفـي   آ در برخـي نـواحي تلانژكتـازي و       . هيپوپيگمانته همراه اسـت   

درگيري ناخني در اكثريت بيماران ديده شـده و         . شود پوست ديده مي  
اولين تغييرات شـامل    . شود يل كودكي شروع مي   طور مشخص در اوا    هب

خطوط طولي و شكاف و تشكيل ناخنك است و گـاهي منجـر بـه از                
صورت پلاك سفيد رنگ در      هلكوپلاكي ب . شود ها مي  دست رفتن ناخن  

طي اوايل دوران بلوغ شروع شده و مخاط دهان در اكثريـت بيمـاران              
اژن، پيـشابراه و    شود ولي گاهي در ساير سطوح از جملـه و          درگير مي 

تواند بد شـكل يـا پوسـيده         ها مي  دندان. باشد مقعد نيز قابل رويت مي    
به علت  ) ريزش ممتد  اشك(فورا   اپي. شده يا حتي دچار افتادگي شوند     

  1-4.ترزي مجراي اشكي نيز شايع استآ
علـت    بيماران ديـده شـده و      %90 تا   50ي مغز استخوان در     ينارسا

ر طي دومين يا سومين دهـه زنـدگي رخ          د .باشد مير مي  عمده مرگ و  

 بحث
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 بيماران در طي    4.شود  لكوپني و ترومبوسيتوپني مي    ،نميآداده و باعث    
 از هعمـد طـور   بـه  زندگي در معرض ابتلا به بدخيمي        چهار و   سهدهه  

 مـري   ، واژن ، سرويكس ، مقعد ،نوع سرطان سلول سنگفرشي در دهان     
تلا به لـوكمي حـاد   چنين افزايش ريسك اب هم .گيرند و پوست قرار مي   

كارســينوم دســتگاه  كين وچ بيمــاري هــو،ميلوديــسپلازي، ميلوســيتي
  1-4.گوارشي نيز وجود دارد

تروفي بيضه، فيبروز ريوي، سيروز كبـدي،       آساير تظاهرات شامل    
توانـد رخ   تاخير تكامل و عملكـرد نامناسـب سيـستم ايمنـي نيـز مـي           

   1و4.دهد
تجمعـاتي از افـزايش      م و  تلانژكتازي، نازكي اپيـدر    ،در پاتولوژي 

  آنمي فانكوني، سندرم جاداسـون     1.شود رنگدانه در لايه بازال ديده مي     
(Jadassohn syndrome)درماتوپــاتي پيگمــانتوزا رتيكــولاريس در   و

گيرنـد كـه در آنمـي        تشخيص افترافي ديسكراتوز مادرزادي قرار مـي      
ي ي نارسا بيماري ديگر   لكوپلاكي و ديستروفي ناخن و در دو       ،فانكوني

  1و7.مغز استخوان و لكوپلاكي وجود ندارد
تمامي بيماران با لكوپلاكي بايد در تمام عمر از نظر سرطان سلول            

توصيه به اجتنـاب از سـيگار و         .گيري قرار گيرند   سنگفرشي تحت پي  
هـاي   وردهآي مغز اسـتخوان بـا تزريـق فـر         ينارسا .نور خورشيد شوند  

 و در نهايـت پيونـد مغـز اسـتخوان           هـا  ندروژنآخوني و يا استفاده از      
  1و7و8.باشد پذير مي امكان

اي با احساس سوختگي  ساله 11دختر  يك مورد    Sinhaدر مطالعه   
 ـعلا زبان از يك سال قبل مراجعه كـرده،        سـابقه    و طبيعـي م حيـاتي    ي
. منفي بود  سابقه خانوادگي بيمار   .مصرف تنباكو به هيچ شكلي نداشت     

 هفـت   در پنج   ك لكوپلاكي وسيع با سايز    داخل دهان مخاط زبان ي     در
حاشـيه مـشخص وجـود       متري همراه با پيگمانتاسـيون سـياه و        سانتي
هـاي   پـچ  سالگي داشـته و   پنج  ها را از     ديستروفي خفيف ناخن  . داشت

آزمايـشات   در .هـا مـشهود بـود    دسـت  پاها و  پيگمانته بر روي پشت،   
يـسكراتوز  سيتوپني وجود داشت كه براي بيمار تـشخيص د         خوني پان 

اي با شكايت يك پچ       ساله 20 يك مورد خانم     . مطرح گرديد  مادرزادي
مـاه قبـل    شـش   سفيدرنگ برروي زبان همراه با احـساس سـوزش از           

بيمار قبلا بـا تـشخيص لـيكن پـلان تحـت درمـان بـا                 مراجعه كرده، 
در معاينه بر روي زبان يك پچ لكـوپلاكي بـا            .يد خوراكي بوده  ياسترو
يا مصرف   سابقه خانوادگي و   .مشهود بود  رمت  سانتي  چهار درسه  سايز  

پوسـت خـشك همـراه بـا ضـايعات پيگمانتـه             .كرد تنباكو را ذكر نمي   
 پـشت و   درخصوص   هآفتاب ب  اي در مناطق در معرض تماس با       شبكه

گـاهي   هـاي تـرك خـورده همـراه بـا خـروج گـه              ناخن .گردن داشت 
 .بيوتيك مصرف كـرده بـود      خاطر آن آنتي   هترشحات چركي داشته كه ب    

سال قبل داشته است كه بر اين بيمار نيز          يك الوپسي قابل توجه از يك     
 مورد نظر ما،   بيمار در 8 .گردد تشخيص ديسكراتوز كونجنيتا مطرح مي    

در  و الطيـف بهبـود يافـت      بيوتيك وسـيع    با درمان آنتي   Sepsisم  يعلا
ديـستروفي   اط و مخ ـ معاينه پوست و   م باليني و  ينهايت با بررسي علا   

 بـراي وي    مـادرزادي و بيوپسي پوست تشخيص ديـسكراتوز        ها ناخن
  .مطرح شد

سـندرم   هاي اين بيماري شامل آنمـي فـانكوني،        تشخيص افتراقي 
  و(Shwachman- Bodian- Diamond syndrome) شواخ من ديامونـد 

ــادرزادي  ــيتيك مــ ــيتوپني آمگاكاريوســ  Congenital)ترومبوســ

amegakaryocytic thrombocytopenia)علـل   سـه از  باشد كه هر  مي
  9-11.آيند اطفال به حساب مي آپلاستيك در آنمي

 سـنين پـايين و     افراد ضايعات پوستي هميشه بايد در     لكوپلاكي و 
توجـه بـه     .گيـرد  بدون سابقه مصرف تنباكو مورد توجـه قـرار         ها بچه

ي ا تظـاهرات خـوني اهميـت ويـژه     معاينه فيزيكي و   سابقه خانوادگي، 
چنـين   هم .كند سزايي مي  هبيوپسي به تشخيص كمك ب    در نهايت    .دارد

نتيجه تشخيص و درمان به موقع بيمـاران         در ارجاع به موقع بيماران و    
  .  ها مهم است بهبود پيامد باليني آن  درمادرزاديكراتوز  مبتلا به ديس

 ـ     از و تـشكر   تقـدير  با :سپاسگزاري خـصوص   هكليـه همكـاران ب
  .اراك بخش عفوني بيمارستان وليعصرپرسنل محترم 
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Background: Dyskeratosis Congenita (DC) is a rare inherited disease with an incidence 

of approximately one case per million population. The disease is characterized by a 

classic triad: nail changes, color reticulated skin and oral leukoplakia. In these patients, 

premature death is often associated with bone marrow failure, infections, pulmonary 

complications, or malignancy. Three patterns of inheritance for dyskeratosis congenita 

have been reports, X-linked recessive trait, autosomal dominant and recessive trait. The 

present study is a case report of an adoloscent patient with dyskeratosis congenita. 

Case presentation: The patient is a 16 year old boy living in Arak without history of 

any illness was referred with fever, chills, malaise and admitted to Vali-e-Asr Hospital 

with initial diagnosis of sepsis. The patient was treated with broad-spectrum antibiotics. 

In tests, showed pancytopenia. Bone marrow biopsy was performed. Blood and urine 

culture were negative, rheumatologic lab test and other tests were normal. Ultrsonogra-

phy of abdomen and pelvis showed splenomegaly. In physical examination, diffuse hy-

popigmented lesions on the trunk and extermities, nails dystrophy and oral mucosal 

leukoplakia were observed. Skin biopsy was consistent with DC. 
Conclusion: The skin and oral mucosal lesions have an impact role in the diagnosis of 

systemic disease. Early diagnosis and treatment of patients with DC are important in 

improving clinical outcomes. 

 
Keywords: dyskeratosis congenita, leukoplakia, pancytopenia, pigmentation. 
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