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Abstract 
 

Gaucher’s disease is the most common type of lysosomal storage disorder that comprises a wide 

range of clinical findings in childhood to an asymptomatic type throughout life. Enzyme therapy is the 

most effective available treatment in pregnancy. There are no reports on the prevalence of Gaucher's 

disease in pregnancy in Iran. In this paper a 21-year-old term primigravida woman with anemia is 

reported who was diagnosed with Gaucher's disease. She referred with complaints of labor onset. 

Hepatomegaly and massive splenomegaly were seen in survey of anemia and thrombocytopenia. Finally, 

vaginal delivery without any complications was conducted. 

Suitable prenatal care can lead to early diagnosis of the disease. Warning signs of pregnant woman 

should be carefully investigated to have an improved pregnancy outcome. 
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گزارش مورد

 آنمى به مبتلا باردار خانم دريماري گوشه گزارش يك مورد ب
  
       1فاطمه تارا

       2صديقه قاسميان ديزج مهر

       3فرزانه رشيدي فكاري

  4محسن قاسميان ديزج مهر
  5هادي محمددوست 

  چكيده
ن طيف وسيعي از بروز بيماري در دورا، ترين اختلال ژنتيكي ذخيره سازي ليزوزوم شايعبه عنوان بيماري گوشه 

آنزيم تراپي درمان موثر و در دسترس بيماري گوشه در بارداري .داردرا كودكي تا فقدان علايم در سراسر طول زندگي 
مطالعه حاضر يك مورد بيماري گوشه در . زمان با بارداري در ايران وجود ندارد آماري از شيوع بيماري گوشه هم. است

ساله پرايمي گراويد با حاملگي ترم، مبتلا به  21خانمي  .نمايد گزارش مي را بيمار باردار مبتلا به آنمى با حاملگي ترم
هاي انجام شده، مادر مبتلا به آنمي،  در بررسي. ه بودبيماري گوشه با شكايت شروع دردهاي زايماني مراجعه كرد

  .شدبراي مادر و جنين انجام خطرناكي   زايمان طبيعي بدون بروز عارضهدر نهايت . اسپلنومگالي شديد بود و ترومبوسيتوپني
لذا جدي گرفتن . موقع بيماري شده هاي به موقع، منظم و مناسب در دوران بارداري منجر به تشخيص ب ارائه مراقبت

به بهبودي نتايج حاملگي و  منجر هاي دوران بارداري توسط مراقبين بهداشتي علائم خطر مادران باردار در مراقبت
  .شد خواهد آگهي پيش

  

  بيماري گوشه، بارداري، پيامد بارداري: ه هاي كليديواژ
  

  مقدمه
 سـازي  ترين اختلال ژنتيكي ذخيره بيماري گوشه شايع

بـه ارث   اتوزومال مغلوبكه به صورت  )1(ليزوزوم است
نقـص در فعاليـت يـا كمبـود      به علـت گوشه . )2(رسد مي

ــا ــزيم بتـ ــع   -آنـ ــه تجمـ ــربروزيداز و در نتيجـ گلوكوسـ
منجـر   )3(دستگاه رتيكولوانـدوتليال  رگلوكوسربروزيد د
 هپاتواسپلنومگالي، ترومبوسيتوپني،چون  به بروز علائمي هم

درد اسـتخوان، شكسـتگي   خونريزي از مفاصـل، آنمـي،   
 ترومبوســـيتوپنيپاتولوژيـــك و خـــونريزي ناشـــي از   

در  1تــا  40000در  1شــيوع گوشــه حــدود . )4(شــود مــي
 و در جمعيت )5(نفر در ايالات متحده آمريكا است 60000

اري ـآم ـ. )6(ر استـنف 450در  1يهودي اشكنازي حدود 
از  .)7(وجــود نــداردران ـه در ايـــاري گوشـــوع بيمـــاز شيــ

. شـود  تقسيم مـي ) l،ll،lll(نوع لحاظ فنوتيپ باليني به سه 
 ريـدون درگيـو ب اريـبيم كلـن شـتري ايعـك، شـنوع ي

 رگيري دستگاهدوو سه همراه با د نوع. است دستگاه عصبي
  نوع يك بيماري گوشه، تنها نوع بيماري .)8(عصبي است
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 بارداري. )5(رسند سن باروري مي است كه مبتلايان به آن به
منجـر بـه بـروز آنمـي شـديد،       گوشـه همزمان با بيمـاري  

ترومبوسيتوپني و به دنبـال آن خـونريزي پـس از زايمـان     
چنين بارداري همزمان با بيماري گوشه با  خواهد شد؛ هم

افزايش احتمال بروز بيمارهاي اسـتخوان، ارگانومگـالي،   
  .)10 ،9(همراه است جنين  عفونت نفاسي و سقط راجعه

اطلاعات اندكي از شـيوع بيمـاري گوشـه در سـنين     
 شيوع بيماري. توليدمثل و دوران بارداري در دسترس است
تولـد،   57000گوشه در بارداري در استراليا يك در هـر  

تولد گـزارش شـده اسـت و    100000در هر  3در پرتغال 
آماري از شيوع بيماري گوشـه در بـارداري در ايـران در    

درمـان مـوثر و در دسـترس بيمـاري     . )10(سترس نيستد
. اسـت ) imiglucerase(گوشه در بارداري، آنزيم تراپي 

هيچ شواهدي مبني بر اثرات نـامطلوب آنـزيم تراپـي بـر     
نتـايج  . )11(روي جنين، نوزاد ودر شيردهي وجود نـدارد 

و همكاران نشان داد كه آنزيم تراپي در  Zimranمطالعه 
مكن است منجر بـه كـاهش منـوراژي،    دوران بارداري م

سقط، عوارض زايماني و دوران نفاس مرتبط بـا بيمـاري   
 Rosenbaumچنـين نتـايج مطالعـه     هـم . )11(گوشه شـود 

نشــان داد كــه آنــزيم تراپــي اثــرات مفيــدي بــر كــاهش  
عوارض مـرتبط بـا بيمـاري گوشـه در دوران بـارداري و      

ي پـره ناتـال   ها مراقبين در اولين مراقبت. )12(زايمان دارد
بايد ارزيـابي دقيـق و جـامعي از مـادران بـاردار مبـتلا بـه        
بيماري گوشـه انجـام دهنـد و توصـيه بـه انجـام مشـاوره        

چنين بايد به پارامترهاي اصـلي بيمـاري    هم. ژنتيك كنند
در بارداري ) چون شمارش و عملكرد پلاكت هم( گوشه

 هـدف  بـا  حاضـر  مطالعه. )10(و زايمان دقت داشته باشند
مورد بيماري گوشه با حاملگي ترم و پيامد  يك گزارش

  .خوب حاملگي انجام شده است
  

 معرفي بيمار

 39( ساله پرايمي گراويد با حاملگي تـرم  21خانمي 
و مبـتلا بـه بيمـاري     )22/7/1393روز در تاريخ  3هفته و 

گوشه با شكايت شروع دردهـاي زايمـاني بـه بيمارسـتان     

 شرح حال. مراجعه كردر مشهد شه) ع(بيمارستان امام رضا
بـارداري  گرفته شده از بيمار نشـان داد كـه بيمـار از قبـل     

چــپ  داراي علائــم خســتگي، درد اســتخوان، درد پهلــوي
انجــام شــده در  CBCبررســي آزمــايش  در. بــوده اســت

، 8: ، هموگلـوبين )اولين مراجعـه بيمـار  ( هفته ده بارداري
 8/3: خـون  هـاي قرمـز   ، تعداد گلبـول 9/26 :هماتوكريت

: ، پلاكـت 3500: هـاي سـفيد خـون    ميليون، تعداد گلبول
، fl 70: (MCV) حجم متوسط يك گلبول قرمز، 60000

ــز     ــول قرم ــك گلب ــوبين دري ــط وزن هموگل ــزان متوس  مي
(MCH) :20  بود كه با تشخيص آنمي حاد و پلاكت پـايين 

در . به پزشك هماتولوژيست ارجـاع داده شـد  ) 60000(
ده توســط هماتولوژيســت نمونــه هــاي انجــام شــ بررســي

بيوپسي استخوان از بيمـار گرفتـه شـد و آهـن خـوراكي      
 در نمونـه بيوپسـي اسـتخوان،   . براي بيمار تجـويز گرديـد  

 سيتوپلاسم كـف  با چربي از سرشار وجود ماكروفاژهاي
هماتولوژيست بيمار ). 1تصوير شماره( آلود گزارش شد

 شهر مشهدز تخصصي در تر به مراك جهت ارزيابي بيشرا 
هاي انجام شده در بيمارستان شـهر   در بررسي. ارجاع داد

و سـونوگرافي در خواسـت شـد و     CBCمشهد، آزمايش
 ،گلوكوسربروزيداز چنين جهت بررسي نقص درآنزيم هم

براسـاس  . نمونه تهيـه و بـه كشـور آلمـان ارسـال گرديـد      
) 26/1/1393در تاريخ ( هفته 14سونوگرافي، سن حاملگي 

هـا، اتسـاع    نومگالي شديد، افزايش اكوي كليهبود و اسپل
هفته طبـق   18در سن حاملگي . وريد پورت گزارش شد

، 31، هماتوكريـت  6/9هموگلوبين  CBCنتايج آزمايش 
هزار بود كـه بـه علـت ترومبوسـيتوپني بيمـار       42پلاكت 

در . بستري شد و ده واحد پلاكـت بـه بيمـار تزريـق شـد     
اي درمـان بيمـار   گيري بر مشورت پزشكي جهت تصميم

توصيه به انجام آنزيم تراپي، عـدم انجـام اسـپلنكتومي تـا     
پايان بـارداري و درمـان حمـايتي مبنـي بـر تجـويز اسـيد        
ــوك و     ــن پنوموكـ ــامين، واكسـ ــولتي ويتـ ــك، مـ فوليـ

 3هفتـه و   39سرانجام در سن حاملگي . مننگوكوك شد
بيمار مذكور به علت شروع ) 22/7/1393در تاريخ (روز 

شـهر مشـهد   ) ع(بيمارستان امام رضـا زايماني به دردهاي 
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، CBCدر بررســـي آزمـــايش . راجعـــه و بســـتري شـــدم
هــاي  ، تعــداد گلبــول5/27، هماتوكريــت 9هموگلــوبين 

هـاي سـفيد خـون     ميليون، تعداد گلبـول  05/3قرمز خون 
 حجم متوسط يك گلبـول قرمـز  ، 46000، پلاكت 6400

(MCV) :fl 2/90   ن در ميــزان متوســط وزن هموگلــوبي
 هاي بود و در بررسي تست 9/26: (MCH)يك گلبول قرمز

بود كـه بـه    SGOT ،13:SGPT ،229 :LDH:28كبدي، 
 .علت ترومبوسيتوپني بيمار ده واحد پلاكت دريافت كـرد 

خـودي   در شروع فاز زايماني كيسه آب بـه طـور خودبـه   
پاره شد و زايمان به طور خودبـه خـودي بـدون دريافـت     

 زايمان طبيعي به همـراه اپـي زيوتـومي   اينداكش پيشرفت و 
گرم بـا   3330نوزاد دختر با وزن . در بيمارستان انجام شد

زيوتـومي مـادر    اپي. سالم به دنيا آمد و ظاهراً 10/9آپگار
حال عمومي مادر خوب، علائـم  . بدون مشكل ترميم شد

حياتي نرمال، شكم نرم، رحم منقـبض، بـدون همـاتوم و    
بيمـار  . ود و ديـورز برقـرار بـود   خونريزي پس از زايمان ب

. ساعت بعد از زايمان، باحال عمومي خوب ترخيص شد48
هاي انجام شده پس ازتـرخيص، آنـزيم تراپـي     گيري در پي

  .هفتگي براي بيمار تحت نظر هماتولوژيست انجام شد
  

  
  

  
  

  چربي حاوي وجود ماكروفاژهاي :1تصوير شماره

  بحث
همراه با بيمـاري  مطالعه حاضر يك مورد حاملگي ترم 

كـرده   گوشه كه بيماري نادري در ايران است را گزارش
در مطالعه حاضر، حاملگي همراه با بيماري گوشـه   .است

منجر به تشديد يا بروز عوارض خطرنـاكي بـراي مـادر و    
  .ين نشده استجن

نشان داده است كـه بيمـاري گوشـه     زاده مطالعه ولي
شود كه بـا نتـايج مطالعـه     منجر به مرگ راجعه جنيني مي

خــود   زاده در مطالعــه ولــي. )9(خــواني نــدارد حاضــر هــم
جنيني در   توصيه كرده است كه در صورت مرگ راجعه

بيماران مبتلا به گوشه ممكن اسـت علـت مـرگ جنينـي     
ر عوامل مـرتبط  بيماري گوشه نباشد، بنابراين بررسي ساي

جنيني هم چون بررسي آنتي بـادي هـاي     با مرگ راجعه
ارائه مراقبت هاي . )9(باشد آنتي فسفوليپيدها ضروري مي

بــه موقــع، مــنظم و مناســب در دوران بــارداري منجــر بــه 
  .بهبودي نتايج حاملگي خواهد شد

Rosnes در مطالعه خود نشان دادند كـه   و همكاران
در بيمـاران  ) اي مـادر و جنـين  بـر (پيامد خـوب بـارداري   

مبتلا به گوشه نيازمند تشخيص به موقع بيماري، مشـاوره  
در . )13(هاي مناسـب در دوران بـارداري اسـت    و مراقبت

مطالعــه حاضــر انجــام آزمــايش روتــين در ســه مــاه اول  
بارداري، ارجاع به موقع مادر منجر بـه تشـخيص بيمـاري    

رداري منجـر  عدم درمان بيماري گوشه در بـا . گوشه شد
به افزايش خطر آنمي، ترومبوسيتوپني، خونريزي پس از 

ترومبوسـيتوپني و  . )13(زايمانو ارگانومگالي خواهـد شـد  
اختلال عملكرد پلاكت منجر به افزايش خطر خـونريزي  

در زنان باردار مبتلا به بيمـاري گوشـه بـه علـت     . شود مي
 ترومبوسيتوپني و اختلال عملكرد پلاكت، احتمال وقـوع 

لـذا تمركـز   . )14(يابد خونريزي پس از زايمان افزايش مي
هاي انعقادي، تعـداد و عملكـرد پلاكـت جهـت      بر تست

 در مطالعه. كننده خواهد بود پيشگيري از خونريزي كمك
حاضر، با وجود اين كه بيمار تحت درمان با آنزيم تراپي 

ايـن ممكـن   قرار نگرفت، پيامد بارداري خـوب بـود كـه    
 آزمـايش  تشخيص ترومبوسـيتوپني در نتيجـه   است به علت
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CBC باشــد متعــدد در دوران بــارداري و مراحــل زايمــاني .
بـا   تشخيص به موقع ترومبوسـيتوپني و درمـان حمـايتي آن   

منجـر بـه بهبـودي     تجويز پلاكت و فاكتورهاي انعقـادي 
ــروز    ــگيري از ب ــت پيش ــيتوپني و در نهاي ــبي ترومبوس نس

  .ز زايمان شده استيزي حين و پس اعوارضي چون خونر
در مطالعه حاضر، وريد پورت مادر اتساع يافته بـود  

. )15 ،5(هم خواني دارد Aliو  Torloni كه با نتايج مطالعه
هاي گوشه منجر به فيبروز و فشـار بـر    هاى سلول رسوب

شود و در نهايت باعث اتسـاع و افـزايش    روي عروق مي
لايل ديگـر  از د. فشار بر وريد پورت در بيمار خواهد شد

اتساع وريـد پـورت در بيمـاري گوشـه، افـزايش جريـان       
  .)15(سيستم پورت ثانويه به اسپلنومگالي است

 هاي گيري كرد كه ارائه مراقبت توان نتيجه در پايان مي
بــه موقــع، مــنظم و مناســب در دوران بــارداري منجــر بــه 

لـذا جـدي گـرفتن علائـم     . تشخيص به موقع بيمـاري شـد  
هاي دوران بارداري توسط  ار در مراقبتمادران بارد خطر

بــه بهبــودي نتــايج حــاملگي و  منجــر مــراقبين بهداشــتي
  .شد خواهد آگهي پيش

  

  سپاسگزاري
ــدين ــيله ب  آزمايشــگاه مســاعدت و همكــاري از وس

 ايـن  نوشـتن  امر در را ما كه افرادي ساير و شناسي آسيب
  .شود مي قدرداني و تشكر كردند، مقاله همراهي
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