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  گزارش مورد‘     

  
  
  ازنــــــدرانـکــــــی مــــــــوم پـزشـلـشـــــگاه عـــه دانـلــــمج

   )111 -117    ( 1387 سال     آذر و دی    67  شماره   دهم جهدوره 

111  1387آذر و دی  ، 67هم ، شماره هجد دوره                                                               مجله دانشگاه علوم پزشکی مازندران                      

   تلانژکتازی  در یک خانواده –گزارش  سه مورد  از سندرم آتاکسی 
 

 3فرزاد مسیحا     2ناهید سخائی    1جواد غفاری
  

  چکیده
بـا نقـص ایمنـی تـوام ، آتاکـسی      است که با علائمـی چـون        تلانژکتازی یک بیماری نادر  اتوزوم مغلوب         -سندرم آتاکسی 

 حرکتی ، اختلال تکلم و عفونتهـای سیـستم تنفـسی    -پراکسی چشمی  چشمی ، آ-تلانژکتازی جلدی مخچه ای پیشرونده،
. ما  سه مورد از اعضا یک خانواده که دارای علائم کلاسیک این سندرم بـوده انـد را گـزارش کـرده ایـم                         . می باشد همراه  

  مبـتلا هـم    سالگی فوت کرده است  امـا فرزنـد سـوم و چهـارم    13فرزند دوم خانواده به علت عفونت شدید تنفسی در سن           
  .فرزند اول خانواده دختر و سالم می باشد . اکنون در قید حیات  می باشند 

  
  آتاکسی، تلانژکتازی ، نقص ایمنی : کلیدی واژه های

  

  مقدمه
ــسی  ــازی -آتاک ــا   ) AT(  تلانژکت ــاری ب ــک بیم ی

. اسـت  توارث اتوزوم مغلوب  و درگیری چند سیـستمی   
 ی پیـشرونده دژنراسـیون عـصب  آن شـامل  مشخـصه  وجوه  

ــاً( ــد  اساسـ ــی کنـ ــر مـ ــه را درگیـ ــورتکس مخچـ  ، ) کـ
 قـسمت   بـه طـور عمـده       (  جلـدی    –تلانژکتازی چشمی   

 ،  )شـود  پوسـت سـر و گـردن درگیـر مـی             ،بولبار چشم   
نقص ایمنـی سـلولی و هومـورال ، اسـتعداد بـه بـدخیمی        

، اخـتلال رشـد ، افـزایش        ) با منـشا لنفورتیکـولار     تاًعمد(
و آنتــی ژن  ) AFP( ئین ســطح ســرمی آلفــا فیتــوپروت   

ــا (CEA)کارســینو امبریــو نیــک  ــومی ب ــداری ژن   ، ناپای
شکنندگی کروموزمی و ترانس لوکا سیون یـا جابجـایی          
بین کروموزمی ، افزایش استعداد به اشـعه هـای یـونیزان            

   حرکتــی  و تکلــم کنــد و آهــسته –،آپراکــسی چــشمی 
ن  علـت ایـن سـندرم موتاسـیون در ژ           ).2،1، 3( می باشد     

ATM       که پروتئین کیناز ATM         را کد گـذاری میکنـد  

ــرمیم  . (11q22.23)میباشــد  و باعــث صــدمات و عــدم ت
DNA      بـیش از    ).4( در سلولهای ایـن بیمـاران مـی گـردد

 شیوع بیماری بـین      .)5،6( نوع موتاسیون وجود دارد      400
  ).7 ،8( متفاوت است300000/1 تا 40000/1

بیماری است که   آتاکسی علامت اولیه و کلاسیک      
 بتدریج پیشرفت کرده  ، شوداز هنگام راه رفتن شروع می

ــنین ــالگی 10-15ودرس ــار س ــد   بیم ــر و نیازمن ــین گی زم
تکلــم کنــد و آهــسته . )3،2(مــی شــودصــندلی چرخــدار 

 سـالگی   4-5از سـنین    ) شمرده شـمرده صـحبت کـردن      (
. شروع و بتدریج با افزایش سن شدیدتر و بارزتر میـشود          

ت بــه یعنـی تــاخیر حرکــت چـشم نــسب  آپراکـسی چــشم  
 یک جهت تقریبـا در همـه بیمـاران روی           حرکت سر در  

یک سوم  موارد نقص ایمنی شدید است و       در  . می دهد   
یک سوم  موارد نقـص ایمنـی متوسـط و در یـک سـوم                

  ) .9(استدیگر نقص ایمنی خفیف 
  

 Email: javadney@yahoo.com    مانی بوعلی سیناساری، بلوار پاسداران، مرکز آموزش در: دکترجواد غفاری: مولف مسئول

 فوق تخصص آلرژی و نقصهای ایمنی اطفال، استادیار دانشگاه علوم پزشکی مازندران . 1

 دستیار اطفال دانشگاه علوم پزشکی مازندران . 3        متخصص آسیب شناسی تشریحی و بالینی . 2
  13/9/87:             تاریخ تصویب30/6/87: صلاحات           تاریخ ارجاع جهت ا26/3/87: ریافت تاریخ د
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  جواد غفاری   و همکاران                       گزارش مورد    
  

112  1387آذر و دی  ، 67هم ، شماره هجد دوره                                                               مجله دانشگاه علوم پزشکی مازندران                       

تلانژکتازی که اغلب در قـسمت بولبـار چـشم و پوسـت       
سر و گـردن روی مـی دهـد دومـین علامـت کلاسـیک               

   مــــی باشــــد و بعــــد از آتاکــــسی بوجــــود  بیمــــاری
ضریب هوشـی مناسـب دارنـد و        بیماران  اغلب  . می آید   

. ه استگزارش شد)اغلب خفیف(هش آن مواردی از کا
 و گاهی اوقات حتـی بـه    استمتفاوت  بیماران  طول عمر   

سه علت عمده مرگ و میر  . دهه ششم زندگی می رسند      
ــر     در  ــوی غی ــایی ری ــت و نارس ــی ، عفون ــد خیم ــا ب آنه

چـون مـواردی از بـدخیمی قبـل از      . اختصاصی میباشـند    
علائم عصبی روی داده است ،توصـیه مـی شـود در هـر               

  ).3 ،5( دشــو ارزیــابی ATکــودکی بــا بدخیمی،ســندرم  
ــزایش  ــیش از AFPاف ــزایش  درصــد95 در ب ــوارد ، اف    م

و جابجـایی بـین      ) CEA(آنتی ژن کارسینوامبرینوژنیک    
 و افـزا یـش      7 ،14هـای  کروموزمی بویژه بین کرومـوزم    

 . )7 (دهدروی می شکنندگی کروموزمی در این بیماران   
 CD8 به CD4اصولاً نرمالند ولی نسبت B و Tهای سلول

 85 در IgEسطح  . می یابد  کاهش   CD4به علت کاهش    
 مـوارد    درصد 60 در IgA و   درصد  80  در  IgG2،  درصد

 متغیر بوده و حتی گاهی  IgM ولی سطح    می یابد کاهش  
نقـــص در پـــروتئین آتاکـــسی . )3(مـــی یابـــدافـــزایش 

 موارد وجـود    درصد95در بیش از     ) ATM(تلانژکتازی  
  یــین موتاســـیون  دارد  تــشخیص قطعــی بیمــاری بــا تع    

   ).8 ، 10(امکان پذیر است
اغلب در  ند  شویک سوم بیماران دچار بدخیمی می       

تومورهـای   . )10 ، 7( اسـت لنفوم یا لوسمی مطـرح      موارد  
رحـم و   غیر لنفوئیدی مثل معده، پستان، تخمـدان، کبـد،    

 بیماریهای دیگر ایـن      از .)11(مشاهده می شود  ملانوما نیز   
ــر   ــا اخــتلال در ت ــه ب ــستند DNAمیم گــروه ک ــراه ه    هم

موتاسـیون  (سندرم شبیه آتاکسی تلانژکتازی     می توان به    
تلانژکتـازی  در آن   و سندرم نگمگـن کـه       ) MRE11در  

 .)12(اشاره کرد  نرمال است    AFPشود و سطح     دیده نمی 

ــوم هــا  یکــی دیگــر از بیمــاری  ه ووجــاســت ســندرم بل
، قـد  ) پان سـیتوپنی   (  آن نارسایی مغز استخوان      همشخص

 مـی باشـد   )  bird – bike  face(وتـاه و چهـره خـاص   ک
ــاقلین    ــه ســرطان در ن ــتلا ب ــشتر اســت   ATاســتعداد اب بی

های ناقل که سـرطان پـستان در آنهـا         بخصوص در خانم  
  ).13(شایعتر است 

 ها،  پیشگیری از عفونت   AT مبتلا به  درمان بیماران   
 اننـــددرمـــان بـــدخیمی و اقـــدامات حمـــایتی دیگـــر م 

  . گفتار درمانی و رفتار درمانی می باشدفیزیوتراپی، 
 از  AT ما سه مورد سندرم      ،در این مقاله مرور کوتاه    

 یافتـه هـای     ویک خانواده را که دارای علائم کلاسیک        
. معرفــی مــی کنــیمرا   بودنــدآزمایــشگاهی تاییــد کننــده

 شـناخت  ، ارائه یکی از  بیماری های نقص ایمنـی    هدف،
ر نهایــت تــشخیص و و آگــاهی بیــشتر نــسبت بــه آن و د

  . درمان زودتر می باشد 
  

  معرفی بیماران
  بیمار اول 

 2 ، فرزند دوم خانواده که از حدود   ساله 13کودک  
 و در حدود  ) آتاکسی(سالگی دچار اختلال در راه رفتن       

در همـان   . بـود  سالگی دچار تلانژکتازی چشمی شـده        4
بـه  ) ومـونی نسرفه مکـرر و پ    (های ریوی     عفونت هبزمان  
به دلیل  . شدمبتلا  نیز  ) سینوزیت(اه درگیری سینوس    همر

 ،بـه گفتـه والـدین     . پنومونی مکرر چندین بار بستری شد     
. تلال تکلـم و آپراکـسی چـشم نیـز بــود    بیمـار دچـار اخ ـ  

   ذکـــر کـــودکیهیپوپیگمانتاســـیون صـــورت را نیـــز در
 سالگی بـه علـت عفونـت        13در سن    این بیمار . می کنند 

ــصاویری از او در شــدید ریــوی فــوت کــرده اســت و   ت
نتیجه آزمایشات در جدول شـماره یـک        . دسترس نیست 

  . آمده است 
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   تلانژکتازی– سندرم آتاکسی 
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  بیمار دوم
 1 / 5فرزنــد ســوم خــانواده کــه از   ســاله،10تــر خد

ــتن شــده اســت    ــادل و راه رف ســالگی دچــار اخــتلال تع
بطوریکه اکنون کودک بدون کمک قـادر بـه راه رفـتن            

تـازی در   تلانژک. نیست و نیاز بـه صـندلی چرخـدار دارد         
   کـه شــروع آن از  مـشاهده مـی شـود    بولبـار چشم   ناحیه  

. کــودک مکــرر ســرفه میکنــد.  ســالگی بــوده اســت5/3
ترشحات بینی و پـشت حلـق دارد کـه بیـانگر سـینوزیت         

و سابقه بـستری    درگیری ریوی عمده    . مزمن او می باشد   
 سـرپایی  ه صـورت  اما آنتی بیوتیک هـای مکـرر ب ـ      ندارد

  قه ابـتلا بـه آبلـه مرغـان را ذکـر            ساب.  است کردهدریافت  
کــودک همچنــین دارای آپراکــسی چــشمی، . مــی کنــد

، هیپوپیگمانتاسـیون صـورت و      )آهسته(اختلال در تکلم    
نتیجه آزمایشات در جدول شماره     . نیستاگموس می باشد  

  )1تصویر شماره. (استآمده یک 
  
  
  

  
  ساله بـا تلانژکتـازی واضـح  ، انحـراف    10دختر   :1تصویر شماره   

  چشم ناشی از نیستاگموس و لکه های هیپوپیگمانته در صورت 
  

   بیمار سوم
 ساله فرزند چهارم و آخر خانواده که از سـن           6پسر  

 سالگی بطور خفیف دچار اختلال در تعادل و راه رفتن    3
شده است ،هم اکنون خود به راحتـی قـادر بـه راه رفـتن               

زی  تلانژکتـا  .به وضوح دیده می شود      است اما آتاکسی    
  دو طرفه دارد که از حدود یکـسال قبـل        ) بولبار  (چشمی  

  

  
 سرفه هـای تـک تـک و خفیـف دارد          . شروع شده است  

  ).2تصویر شماره (
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

  

ــا تلانژکتــازی نــسبتا واضــح  و  6پــسر  :2تــصویر شــماره     ســاله ب
  لکه های هیپوپیگمانته در صورت

  

شـته  سـابقه بـستری ندا    .  کیلوگرم است  20 اکنون وزن او  
 اختلال تکلم واضح نـدارد و آپراکـسی چـشمی            و است

 ولـی هیپوپیگمانتاســیون پوســتی در  اســتبـسیار خفیــف  
 او در   نتیجـه آزمایـشات   . ناحیه صـورت دیـده مـی شـود        

  . آمده است1جدول شماره 
 سـاله  15فرزند اول خانواده، دختـر  لازم به ذکر است که      

نـشده   و هیچگونه مشکلی در او دیده استو کاملا سالم    
  جــدول (کلیــه آزمایــشات او  نیــز   نرمــال اســت  . اســت

  ).3تصویر شماره (، ) 1شماره 
  
  
  
  
  
  
  

   ساله  سالم15دختر  :3تصویر شماره 
  

آنها مشکل  . نسبت فامیلی دور دارندکودکانپدر و مادر 
. باشـند  خاصی را ذکر نمـی کننـد و بـه ظـاهر سـالم مـی         

   .ده است آم1آزمایشات والدین نیز در جدول شماره
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  آزمایشات افراد بیمار و سالم خانواده : 1جدول شماره 
دومبیمار  اولبیمار   نوع آزمایش   مادر پدر فرزندسالم بیمارسوم 

7/93/104/9  میزان هموگلوبین  1/12  2/14  3/11  
3/28  میزان هماتوکریت  3/30  8/27  2/32  6/39  32 

 311000 260000 266000 350000 417000 37000   پلاکتتعداد 
انجام انجام  Iu/u  155 141 166 156 ( ASO)   تیتر استرپتولیزین 
 A*     12 14 16 210 153 199 ایمونوگلوبولین 
 M  74 86 56 179 39 316 ایمونوگلوبولین
E   197 9/161 ایمونوگلوبولین  9/2  400 400 2/256  
 G  1350 1373 1066 1379 1478 1686ایمونوگلوبولین
IgG 1  470 4/823 ایمونوگلوبولین  5/291  5/567  7/625  780 
IgG 2  2/76 ایمونوگلوبولین  21/79  21/79  5/381  357 350 
IgG 3  2/39 ایمونوگلوبولین  38/46  29/35  8/121  122 125 
IgG 4  6/5 ایمونوگلوبولین  25/5  25/5  06/21  35 36 

Iu/u  380 400 7/224        آلفا فتو پروتئین   08/1  46/1  39/1  
MVC 2/65   یا متوسط حجم گلبولهای قرمز  3/68  5/66  1/76  3/71  2/76  

MCHC 2/33   یا متوسط مقدار هموگلوبولین  گلبول قرمز  1/34  34 4/36  8/35  3/35  
NBT 94 93 95 92 93 94   یا تست نیتروبلو تترازولیوم 

باشد ر دسی لیتر میها بر حسب میلی گرم د واحد ایمونوگلوبولین*  

  بحث
 1926 را در سـاال      AT اولین بار سـندرم      هنر و   سیلبا

آنهــا کــره آتتــوز پیــشرونده و . )14(گــزارش کــرده انــد 
تلانژکتازی چشمی را در یک خانواده مشاهده کردنـد و    

بـار آتاکـسی پیـشرونده مخچـه ای و        و سال بعـد لوئیز    15
کــه   )15(دادنــد جلــدی را شــرح –تلانژکتــازی چــشمی 
اختصاص داده   AT بار به سندرم     -بعدها نام سندرم لوئیز   

  .   است شده
ورد همانطور که ملاحظه فرمودیـد تمـام بیمـاران م ـ         

ــی ــوردی     بررس ــین م ــه چن ــد ک ــانواده بودن ــک خ  از ی
ــم و) 14(گــزارش شــده اســت کمتر  همگــی دارای علائ

 یعنـی آتاکـسی مخچـه ای     ATبالینی کلاسـیک سـندرم      
 علائــم عــصبی، تلانژکتــازی پیــشرونده بــه همــراه ســایر

بـا  (  ریـه   –چشمی بولبار دو طرفـه ، عفونتهـای سـینوس           
، نقـص هـای ایمنـی بـه همـراه افـزایش             )شدت متفـاوت  

علائم فـوق در فرزنـد      .  می باشند    AFPواضح و آشکار    
  . و پدر و مادر خانواده اصلا دیده نشده است ) سالم(اول 

ن  حرکتی تقریبـا در همـه بیمـارا        -آپراکسی چشمی 
 می شود و همچنین دیس آرتری با تکلم آهـسته و            دیده

 4- 5پـس از گذشـت      کند که معمولا در اغلب بیمـاران        
 در بیمـاران اول و    )1 ،   3 ،   9،  13(  مـشاهده مـی شـود     سال  

آشکار و واضح   این علائم   دوم ماکه سن بالاتری داشتند      
 به شکل  به دلیل سن پایین تر    بوده است اما در بیمار سوم       

تری بروز کـرده اسـت و احتمـال زیـاد در سـنین           خفیف  
  .شوددارای علائم آشکار فوق می وی نیز بالاتر 

 درسالهای اول زندگی با راه افتادن       معمولاًآتاکسی  
 در بیماران ما نیـز تقریبـا         )3،2،1( کودک شروع می شود   

از آنجا کـه   .  سالگی دچار مشکل شدند    1-3همگی بین     
را  در راه رفتن تحکام لازمکودکان هنوز اسدر این سنین 

این اختلال تعـادل و راه رفـتن        ،  ندارند اغلب خانواده ها     
را به حساب سن کم آنها گذاشـته و در نتیجـه دیرتـر بـه        

آنها در پزشک مراجعه میکنند و به همین خاطر تشخیص 
آتاکسی حالت پیشرونده دارد . با تاخیر صورت می گیرد
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ان ما وضـع بـه همـین        بطوریکه در مورد اول و دوم بیمار      
گونه بوده است و مورد سوم احتمالا در آینـده پیـشرفت            
کرده و به حالت آنها در خواهـد آمـد و اصـولا در دهـه       

  .)16(نیاز به صندلی چرخدار خواهند داشت دوم زندگی
 است  تلانژکتازی  از دیگر علائم کلاسیک بیماری      

تکلـم آهـسته و     . که درهمه بیماران ما وجود داشته است      
در اغلــب معمــولاً شــمرده شــمرده صــحبت کــردن نیــز  

 بوضوح دیـده میـشود کـه در بیمـاران           با سن بالا  بیماران  
اول و دوم واضح است ولی در بیمار سوم که هنـوز سـن    

آپراکسی اوکولوموتـور نیـز     . بالایی ندارد آشکار نیست     
شـود کـه بطـور        سال دیـده مـی     7 – 8در سنین بالاتر از     

در تــصویر برداریهــا .  دوم وجــود داردبیمــارواضــح در 
اختلالاتی  مثـل آتروفـی مخچـه و سـایر قـسمتهای مغـز               
دیده می شود که به دلیل عدم همکـاری و مـسائل مـالی              

البتـه مـواردی از   . انجـام نـشد   در بیماران ما رادیـوگرافی      
AT     قـادر بـه انجـام    بـالا   گزارش شده که افراد در سـنین

در آنهـا شـدت کمتـری        بیمـاری    اعمال خود بوده انـد و     
ضریب هوشی در اغلب بیماران نرمال است      . )17(داشت  

 .یابـد کاهش موارد  درصد 10در کمتر از    ممکن است   و  
در مقابـل   . بیمـاران مـا ثبـت نـشد       در  ضریب هوشی   البته  

 ضریب هوشـی شـدیدا مختـل     ،بیماران با سندرم نگمگن   
یکـی دیگـر از      می باشـد     بیماری که وجه مشخصه     است

  در هــای ایــن ســندرم میکروســفالی اســت کــه ویژگــی 
ــه بیمــاران ــتلا ب ــده نمــی شــود  AT مب ــه نظــر  .)12( دی    ب

ــری   مــی رســد ــز از ضــریب هوشــی کمت ــا نی ــاران م  بیم
برخوردارند اینکه به بیماری آنها مربـوط مـی شـود و یـا            

  . مسائل ژنتیکی مطرح است نمی دانیم 
 اسـت و بـین   AT مشخـصه  وجوهتلانژکتازی که از    

 در بـین تمـام      )17(د  شـو  سالگی آشکار مـی      3 – 6 سنین
 سالگی بروز کرده است و بعد از        3بیماران ما بعد از سن      

 . شــدگذشــت چنــد ســال کــاملا واضــح و آشــکار      
   و نگمگــن دیــده ATتلانژکتــازی در ســندرم مــشابه بــه 

   ). 12(نمی شود 

 )18(اسـت    AFPافزایش   AT رایجتست غربالگری   
. ) 6(وارد افزایش پیدا می کند       م درصد95که در بیش از     

اما . در تمام بیماران ما این افزایش قابل ملاحظه دیده شد     
ــوددر ســایر اعــضا خــانواده ســطح آن در حــد نرمــال   . ب

 در بیمـاران وجـود      AFPدرصـدی   100بنابراین افـزایش    
ــزایش . دارد  ــشابه AFPســـطح افـ ــندرم مـ  و AT در سـ

ــ، اســتATنگمگــن کــه از تشخیــصهای افتراقــی     ده  دی
کارسینوامبرسـیونیک  ) CEA(سطح آنتـی ژن     . نمی شود 

این آزمـایش در     البته   می یابد در این بیماران افزایش     نیز  
  .بیماران انجام نشد

درجــات مختلــف  تقریبــا در تمــام  بــا نقــص ایمنــی 
بیماران وجود دارد که سبب افزایش عفونـت بخـصوص           

ل او بیمـار  . )9( شوددر سیستم های ریوی و سینوس می        
 13 در سـن   مکرر داشت که نهایتاً وعفونت شدید ریوی 

ده ش ـوی  فـوت   منجر بـه    سالگی به علت پنومونی شدید      
 ســرفه بودنــد و مبــتلا بـه  دوم و ســوم انامــا بیمـار . اسـت 

 اسـت و  عفونت واضح به شکل پنومـونی وجـود نداشـته         
در معاینات نیز ترشحات پشت     . سابقه بستری نیز نداشتند   

اسـت در آنهـا مـشاهده       د سـینوزیت    بیانگر وجو که  حلق  
بیـشترین  . دیـده نـشد    یعفـونت نیز  نقاط بدن    در سایر    .شد

که در تمام   )  درصد 80( وجود دارد    IgAنقص در سطح    
در غالب  . این کاهش دیده شد    ) درصد 100(بیماران ما   

 همراه با سـطح  IgG 2موارد کاهش سطح ساب کلاسها 
نیـز ،  اران  مـا  که در تمـام بیم ـ . شود    دیده می  IgGنرمال

  کـاهش   G2 , G3 , G4سـطح تمـام سـاب کلاسـهای    
 در حد نرمال بـوده اسـت   IgG 1ولی سطح . داشته است 

  و مقایسه آن با افراد سـالم خـانواده ایـن مطالـب را بیـان                
 در بیمـاران   IgMها سـطح     همانند سایر بررسی  . می کند   

بر خلاف مطالعات گذشته که سطح      . ما نرمال بوده است   
IgE  د در مـی یاب ـ  مـوارد کـاهش   درصد  85 در بیش از

   یافتـــه اســـت افـــزایش IgEســـطح مـــا تمـــام بیمـــاران 
 همچنین در سایر اعضا سالم خانواده نیـز سـطح   . )20 ، 19(

IgE   به نظر می رسد که یـک زمینـه     . افزایش داشته است 
  آتــوپی در ایــن خــانواده وجــود دارد و ایــن بیمــاران      

www.SID.ir [
 D

ow
nl

oa
de

d 
fr

om
 jm

um
s.

m
az

um
s.

ac
.ir

 o
n 

20
26

-0
2-

22
 ]

 

                               5 / 7

http://jmums.mazums.ac.ir/article-1-501-en.html


Arc
hi

ve
 o

f S
ID

 
  جواد غفاری   و همکاران                       گزارش مورد    
  

116  1387آذر و دی  ، 67هم ، شماره هجد دوره                                                               مجله دانشگاه علوم پزشکی مازندران                       

لیــرغم نقــص تولیــد   مــی تواننــد در مــوارد آتــوپی ع   
  .  قادر به افزایش بعضی از آنها باشند ،ایمونوگلوموبین

عملکرد نوتروفیل در اکثر بیماران نرمـال مـی باشـد           
 NBTافراد سـالم خـانواده تـست        و   در تمام بیماران     )20(

در این بیماران می توان به    میر   از علل مرگ و   . نرمال بود 
بـدخیمی و   ) مشابه مورد اول  (عفونت ها در راس عوامل      

یکی دیگـر از   .  )21( یا ترکیبی از هر دو عامل اشاره کرد       
ــایویژگــی ــرمیم   ه ــن ســندرم اخــتلال در ت  و DNA ای

شکنندگی کروموزمی به همراه جابجایی بین کروموزمی   
وجــود  بــه دلیــل عــدم )7( اســت ) 14 و 7عمــدتا بــین ( 

البته افـزایش  .  انجام نشدامکانات این تست در بیماران ما    
عداد به اشعه یونیزان نیز در این بیمـاران وجـود دارد ،    است

بـه هـر   (به همین دلیل باید از گرفتن گرافی هـای متعـدد       
خودداری کرد مگر در شرایط استثنایی و خـاص         ) دلیلی

آنمـی هیپـوکروم    . وابسته است که سرنوشت بیمار به آن      
میکروسیتر در بیماران ما وجود داشته است کـه در سـایر         

 احتمالا به علت سیر     مسالهاین   نشده است که     اعضا دیده 
مزمن بیماری می باشد اما ممکـن اسـت ناشـی از مـسائل           

  .  دیده می شود AT یژنتیکی باشد که همراه بیمار
بــه علــت شــناخت ناکــافی گــروه مــوارد اغلــب در 

بـا  ،بیماری  پزشکی و همچنین به خاطر توالی بروز علائم       
خاصـی بـرای ایـن      درمان   . داده می شود  تاخیر تشخیص   

تنها درمـان شـفا بخـش بـرای آنهـا           . بیماران وجود ندارد  
می باشد که متاسـفانه فقـط        ) BMT(پیوند مغز استخوان    

بـه علـت    .  بـا موفقیـت همـراه میباشـد        درصد 15 -20در  
 تاکنون تـلاش بـرای      ،بزرگ بودن ناحیه ژنی این سندرم     

در حـال   . همـراه نبـوده اسـت      نتایج خوبی    ا ب ،ژن درمانی 
دریافـت  اضر اقدامات حمایتی برای این بیماران شامل        ح

ــک   ــی بیوتی ــورت  آنت ــه ص ــوارد  ب ــسی و در م پروفیلاک
گفتـار درمـانی ،     . درمـان جـدی آن مـی باشـد          ،  عفونت

فیزیوتراپی و بازتوانی از اقدامات دیگـری اسـت کـه در            
بعــضی از آنهــا بــرای . ایــن بیمــاران صــورت مــی گیــرد 

  . م می پذیرد بیماران ما در حال حاضر انجا
 اسـت   یک بیماری با نقص ایمنـی تـوام          ATسندرم  

شروع و بتدریج پیشرفت  ) آتاکسی  ( که با علائم عصبی     
ــازی ، ســایر علائــم همــراه بیمــاری   و مــی کنــد تلانژکت

 حرکتی، اخـتلال تکلـم و عفونتهـای         -آپراکسی چشمی 
بنـابراین توجـه و حـضور ذهـن         .  ریه می باشد   –سینوس  

 ایـن سـندرم     هنگـام  تـشخیص زود  ه  د ب همکاران می توان  
ــا انجــام اقــدامات حمــایتی و   و کمــک کنــد همچنــین ب

نتـی بیوتیـک بـه صــورت    آپیـشگیرانه از جملـه مـصرف    
ــوان از عفونــت هــای   ــوتراپی مــی ت پروفیلاکــسی و فیزی

ایـن  . کـرد جدی و زمین گیر شـدن بیمـاران جلـوگیری            
افزایش و   کیفیت زندگی    در نهایت سبب بهبود   اقدامات  

 بیـشتر    هـای  امید است با بررسی   . دوشمی  ل عمر آنها    طو
 یـا ژن درمـانی گـام اساسـی را در درمـان             BMTبتوان با   

  . آنها برداشت
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