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Abstract 
 

Primary ciliary dyskinesia and Kartagener's syndrome are rare genetic disorders. There is a ciliary 
dysfunction in these disorders that cause recurrent infections in respiratory and sinus tracts associated 
with dextrocardia, chronic vasomotor rhinitis and dextrocardia. The aim of this paper is to report two rare 
cases of Primary ciliary dyskinesia, including one case of primary ciliary dyskinesia and Kartagener's 
syndrome for additional knowledge. 
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      گزارش مورد  
  
  
  ــــدرانـازنـــکــــــی مـــــوم پـزشـــــلـشـــــگاه عـــه دانـلــــمج

  )85-89  (     1388 سال    دی آذر و      73 شماره     نوزدهمدوره 

85  1388آذر و دی  ، 73 ، شماره نوزدهم دوره                                                                                 مجله دانشگاه علوم پزشکی مازندران       

  ها  اولیه مژکاختلال حرکتدو مورد گزارش 
  

  1محمدصادق رضائی        2 ایرج محمدزاده        1 محمدجعفر صفار        1 جواد غفاری

 

  چکیده
  ژنتیکی نـادر از اختلالاتو سندرم کارتاجنر، ) Primary Ciliary Dyskinesia )PCDها یا   اولیه مژکاختلال حرکت

هـا بـه همـراه       هـای مکـرر در ریـه و سـینوس           کـه سـبب عفونـت       وجـود دارد    در این بیمارها   ها کاختلال عملکرد مژ  . هستند
  حرکت اختلال مورد نادر از     دو گزارش   این مطالعه هدف  . گردد دکستروکاردی، رینیت وازوموتور مزمن و بروشکتازی می      

تـاجنر جهـت شـناخت بیـشتر ایـن      سـندرم کار   ها و یک مـورد      اولیه مژک   حرکت اختلالکه شامل یک مورد     ها   اولیه مژک 
  .بودها  بیماری

  

 س برونشکتازی، سندرم کارتاجنر،ها  اولیه مژک حرکتاختلال :واژه های کلیدی 
  

  مقدمه
ــا   اولیـــــه مـــــژک حرکـــــتاخـــــتلال   هـــــا یـــ

Primary Ciliary Dyskinesia )PCD ( کــه قــبلا بنــام
 لات اختلا ازشد،   های غیرمتحرک گفته می    سندرم مژک 

بـه  ت که غالبـا بـه شـکل اتـوزوم مغلـوب             ژنتیکی نادراس 
اولـین مـوارد ایـن بیمـاری و سـندرم           . )1-3(رسد ارث می 

ــاجنر توســـط  ــال Siewertکارتـ  توســـط  و1904 در سـ
Gunther با علائم برونشکتازی و سایتوس 1923 در سال 

تریاد ،   کارتاجنر 1933اینورسوس گزارش شد و در سال       
شکتازی ن ـبرودکستروکاردی، رینیت وازوموتور مزمن و      

  .)4،5(سندرم شرح دادرا برای این 
ها وجـود دارد     در این سندرم اختلال عملکرد مژک     

هـا و ریـه      که سبب اختلال و علائم پیشرونده در سـینوس        
هـا   اختلال اصلی در بازوهای دنین مـژک      . گردد افراد می 

است و به علت اختلال در اسپرم، نازایی در اغلب مردان           
  .)6،7( وجود داردمبتلا به این بیماری

 60000 در 1 تا   20000 در 1 از   PCDشیوع بیماری   
 سایتوس اینورسوس بطور اتفـاقی    . تولد زنده متفاوت است   

و علت آن احتمالا بخـاطر        درصد آنها وجود دارد    50در  
 بنـابراین   .باشـد  هـای امبریونیـک مـی      عدم تحرک مـژک   

. )8،9( شیوع کمتری دارد   PCD نسبت به سندرم کارتاجنر   
 شایع  در این بیماران  ومونی مکرر به همراه برونشکتازی    پن

  و سـندرم PCD  تشخیص استاندارد بیمـاری    .)10(باشد می
  .)11(باشد با میکروسکوپ الکترونی می کارتاجنر

 و DNA11اختلال ژنی شایع در این بیمـاری شـامل        
D2AH5 درصـد مـوارد را      30-40 کـه حـدود      باشـد  می 
ازدمی در  ـریک ب ـید نیت اکس سطح. )12،13(ودـش شامل می 

 و در تـشخیص افتراقـی آن از         بـوده پـائین    هـا   بیماری این
 .)14(باشـد  مـی های دیگر تا حدی کمـک کننـده          بیماری

  .)15(باشد میها اساسا حمایتی  درمان این بیماری

  

  
   :javadneg@yahoo.com E-mail         بوعلی سینابلوار پاسداران، مرکز آموزشی درمانی: ساری - جواد غفاری: مولف مسئول

   دانشگاه علوم پزشکی مازندرانگروه اطفال، دانشکده پزشکی، .1
   بابل دانشگاه علوم پزشکیگروه اطفال، دانشکده پزشکی، .2

  19/12/88 :ریخ تصویب           تا 19/10/88:           تاریخ ارجاع جهت اصلاحات 1/10/88: ریافت تاریخ د
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   شرح مورد
  )ها  اولیه مژک حرکتاختلالسندرم ( مورد اول

هـای اول زنـدگی بـه        ای که از مـاه      ساله 10کودک  
 .علت مشکلات تنفسی بطـور مکـرر بـستری شـده اسـت            

 ماهگی بخاطر دیـسترس تنفـسی و        3-4 بار در سن     ناولی
. با تشخیص اولیه برونشیولیت تحت درمـان قـرار گرفـت          

طول این مدت تقریبا هر سال یکبار به علت مشکلات     در  
تنفسی و با تشخیص پنومونی و سینوزیت بستری و تحت          

  .گرفت میدرمان قرار 
علائم بالینی بیمـار کـه در فـصول سـرد سـال بیـشتر               

سرفه مزمن و مکرر، ترشـح مـداوم بینـی و           : شاملشد   می
تنگی نفـس و   گاهی اوقات ،پشت حلق، خس خس سینه  

هـا   بطوریکـه بیمـار سـال     . مـلات تنفـسی بـود     همچنین ح 
بیمـار  . بـود بعنوان بیماری آسم تحت درمان قـرار گرفتـه        

بررسـی   . سالگی دچار کلابینگ انگشتان شد     5-6بعد از   
ی ـداشت و در بررس ـ   ـ ن ـ دیردکستروکا .ودـال ب ـی نرم ـقلب

 در .وگرافی سایتوس اینورسوس دیده نـشد     شکمی با سون  
ــسی از مخــاط   ــا بیوپ ــت ب ــرونش و میکروســکوپ نهای ب

ــین در مــژک  ــازوی دن ــی عــدم ب ــا مــشخص و  الکترون ه
آزمایشات بیمـار   .  داده شد  PCDتشخیص قطعی بیماری    

  . آمده است1 شماره در جدول
  

  ):سندرم کارتاجنر( مورد دوم
های اول زندگی دچار     ساله که از ماه   13کودک پسر 

 ی بیمار ها  که بعد از مدتی سرفه     بودهای مکرر شده     سرفه
 ادامه یافته    زمان تشخیص بیماری نیز     تا کهلط دار شده    خ
همچنـین بعـد از     . نداشـتند پدر و مادر نسبت فـامیلی       . بود

دچار ترشـح مـداوم بینـی و پـشت حلـق            بیمار  یکسالگی  
شــده بــود کــه باعــث اذیــت و آزار بیمــار و حتــی ســبب 

هـای    کـه در بررسـی      بـود  های مکرر گوش شـده     عفونت
هـا ایـن     سـال .  شـد  گـزارش انجام شـده کـاهش شـنوایی        

کودک بعنـوان حـساسیت و آلـرژی بینـی و ریـه تحـت               
هـای استنـشاقی قـرار       هـا و اسـپری     هیـستامین  درمان آنتـی  

های متعدد و مکرر نیز دریافـت        بیوتیک  و آنتی  گرفته بود 

در گرافــی قفــسه ســینه دکــسترکاردی و در . کــرده بــود
ســونوگرافی شــکم جابجــائی کبــد و طحــال و دارای     

در نهایـت بـا بیوپـسی از        . اینورسوس کامـل بـود    سینوس  
مخاط بینی و میکروسکوپ الکترونی عدم بـازوی دنـین           

ها مشخص و تشخیص قطعی سـندرم کارتـاجنر         در مژک 
  ).1 شماره جدول( داده شد

  

  
  

 HRCT  در درجاتی از برونشکتازی در دو طرف ریـه         :1شکل شماره 
  ریه مورد اول

  

  
  

  مورد اول های  وسن سیتی اسکن نوزیت در سیسی  پانتصویر : 2ل شمارهکش
  

  
  

دی و ارتـشاح ریـه در تـصویر         ردکـستروکا تـصویر     :3شکل شـماره    
  گرافی مورد دوم
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  ان و همکارجواد غفاری                                                   ردمو    گزارش    
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هـای   سینوسپان سینوزیت در سی تی اسکن      تصویر    :4شکل شماره   
  مورد دوم

  
 و سندرم PCDبیمار در  علائم بالینی وآزمایشگاهی     :1 شماره   جدول

  کارتاجنر
  

  کارتاجنر PCD  ردموا
  +  +  اوتیت مدیا

  -  +  کلابینگ انگشتان
  +  +  ) سی تی اسکندر( پان سینوزیت
  +  + (HRCT)برونشکتازی

  +  -  )سونوگرافیدر( وس اینورسوستیاس
C3 )190-90 (130  110  
C4  )40-10 (25  30  

CH50 )98-90 (110  99  
  نرمال نرمال  تست عملکرد تیروئید

ANA    نرمال  نرمال  
Hb  8/10   1/13  

WBC  5000 12500  17000 تا  
  280  )143-240 (328  آنتی تریپسین
  نرمال  نرمال  تست عرق

IgA  75  105  
IgM  57  76  
IgE  15  35  
IgG  750  1260  

CD3  72%  68  
CD8  27%  23  

CD19  49/15%  7/13  
CD4/CD8  5/1  7/1  

CD16  4/2  6/2  
FVC 60  87  

FEV1  9/51  85  
FEV1/FVC  6/86  97/6  

MEF  8/23  65  
  A)8/1>nl( 32/1  64/1آنتی
  B)8/1>nl( 64/1  32/1آنتی 

  ندارند  دختر خاله و پسر خاله  نسبت فامیلی پدر ومادر
  +  +  سرفه خلط دار

  +  +  ترشح پشت حلق 

  بحث
ــانی مثــل   عفونــت هــای مــزمن دســتگاه تنفــسی فوق

های  سینوزیت، رینوسینوزیت و اوتیت و همچنین عفونت     
 تنفـــسی تحتـــانی مثـــل برونـــشیت،    مـــزمن دســـتگاه 

های عفونی شده و یا پنومـونی        رینوبرونشیت، برنشکتازی 
مکرر بخصوص در کودکان در هـر کـشوری از اهمیـت            

ایـن  . باشـد  میخاص برخوردار و با شیوع متفاوتی همراه        
 که از آن    دنتوانند داشته باش   ها دلایل متعددی می    عفونت

 در پـانکراس،    کیکیـست  بیماری فیبـروز  توان به    جمله می 
هـای   های سـرم، آویتـامینوز، برنـشکتازی       کاهش پروتئین 

هـای ویروسـی و باکتریـایی        مادرزادی و ثانویه و عفونت    
  .)15،16(اشاره کرد ،اند اسب درمان نشدهنکه بطور م

زمانیکه علائم بالینی ریه و سینوس شـامل پنومـونی،          
ل سینوزیت وبرنشکتازی مطرح میباشند باید به فکر اختلا       

 باشــیم و PCDهــای تنفــسی یــا بیمــاری  حرکــت مــژک
زمانیکه این علائم بـا سـایتوس اینورسـوس همـراه باشـد             

 کـه باید به فکر سندرم کارتاجنر کـه یـک بیمـاری نـادر              
  .)4-7(، باشیمباشد  میPCDجزء بیماری 

 ــ ــم تنفــسی مزمن ــائین شــروع  یعلائ  کــه از ســنین پ
 PCD و  در تمـام بیمـاران بـا سـندرم کارتـاجنر         ،شـود  می

شـود کـه هـر دو بیمـار مـا اساسـا مـشکل آنهـا                  دیده مـی  
 .درگیری ریوی آنها بوده که همراه با خلـط بـوده اسـت             

خلــط (ترشــح چرکــی کــه گــاهی اوقــات بــا همــوپتزی  
 در بیمار اول بـه لحـاظ درگیـری          باشد، میهمراه  ) خونی

 یکـی   اینورسـوس  سایتوس. )8،9(بودبیشتر ریه دیده شده     
 کــه در یکــی از بــودهکارتــاجنر از خــصوصیات ســندرم 

ب بیماران ما دیده شد در این حالـت جابجـائی نـوک قل ـ    
  و در داخل شـکم،     به سمت راست قفسه سینه وجود داشته      

 کـه  قرار داردکبد درسمت چپ و طحال در سمت راست      
 باشد و اینها از نظر عملکرد   نوع اول سایتوس اینورسوس می    

  .)2،8(ود ندارددر حد نرمال بوده و مشکلی در آنها وج
ها در دفاع فیزیکی سیستم تنفسی نقش مهمی         مژک

 های مکرر و مزمن تنفسی     دارند و اختلال آنها سبب عفونت     
هـستند و    شود که پنومونی و سینوزیت از جملـه آنهـا          می

  که )9،8(باشد  میبدنبال آن برونشکتازی درآنها بسیار شایع       
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راه بـا  سـینوزیت مـزمن هم ـ    . در هر دو بیمـار مـا دیـده شـد          
ها   فراوان یکی از عواقب اختلال در عملکرد مژک  ترشح
  . که تقریبا درتمام بیماران از جمله بیماران ما دیده شدبوده

ــه عــوارض شــایع   عفونــت  در ایــن بیمــاراناز جمل
مـا بطـور مکـرر روی        که در هر دو بیمـار     باشد   میگوش  

تواند در درازمدت بـا کـاهش شـنوایی          داده است که می   
 که درمردان شـایع    یکی ازعوارض دیگری  . ه باشد نیز همرا 

هـا و بـدنبال آن نـازایی         است اخـتلال در حرکـت اسـپرم       
آیـد و   ها اصـولا اشـکالی پـیش نمـی     باشد اما در خانم    می

 .)16(تواننـد بـاروری داشـته باشـند        آنها بطـور طبیعـی مـی      
 دهد کلابینگ که بدنبال هیپوکسی طولانی مدت روی می       

بیمـاری  . ا بطـور واضـح دیـده شـد        در یکی از بیماران م ـ    
در هـر دو     ،بدلیل آنکه غالبا توارث اتوزوم مغلـوب دارد       

هر دو بیمار مـا مـذکر هـستندکه         . )7(دهد جنس روی می  
  . استبودهاحتمالا بر حسب تصادف 

  اسکن سی تیهمانطور که گفته شد در گرافی ساده و     
هـا و قفـسه صـدری کـه در سـندرم کارتـاجنر               از سینوس 

  روش انتخابی تشخیص   تی اسکن    سی کننده و  کبسیار کم 
در بیماران ما نیـز کـدورت       . )17(باشد در برونشکتازی می  

، ارتـشاح ریـوی     )پان سینوزیت (ها   وسیع و منتشر سینوس   
به همراه برونشکتازی دید شد همچنـین دکـستروکاردی         

علائـم بـالینی دسـتگاه      دیده شـده    یکی از دو بیمار ما       در
  در سندرم کارتـاجنر    اصلیی ازعلائم   تنفسی فوقانی و تحتان   

هـای اول زنـدگی شـروع         هستند و اغلـب از مـاه       PCDو  
علائم نادر دیگری که در سـندرم کارتـاجنر و          . شوند می

PCD ــی ــده م ــوند  دی ــت  ،ش ــفالی، رتینی ــامل هیدروس  ش
هــای  پیگمــانتوزا، بیمــاری پلــی کیــستیک کلیــه، کیــست

بـی،  کبدی و آترزی صفراوی، شکاف کام، ناهنجاری قل       
 هیچکدام   که )10(باشند داکتیلی و هیپوسپادیازیس می    پلی

  . در بیماران ما دیده نشدنادراز این علائم 
ــرای  تشخیــصی  اســتاندارددر حــال حاضــر طلایــی ب

  میکروسکوپ الکترونـی   ، و سندرم کارتاجنر   PCDبیماران با   
 گرفتن بیوپسی از مخاط بینی      بعد از ، در این روش     باشد  می

های آن در زیر میکروسکوپ الکترونـی        مژک،  و یا برنش  
 بازوهـای   صـورت عـدم وجـود      کـه در     شـوند   بررسی مـی  

تـشخیص مـسجل    هـا    هـای داخلـی و خـارجی مـژک         دنین
یکـی نمونـه مخـاطی بینـی و       از  هر دو بیمار ما که      . شود  می

 عـدم وجـود      بـود  دیگری نمونه بیوپسی برنش گرفته شـده      
. رش گردیـد گـزا ها  بازوهای دنین داخلی و خارجی مژک 

 -تواند تـا حـدی کمـک       های دیگری که می    یکی از تست  
باشـد   ی مـی  مکننده باشد بررسی میزان اکسید نیتریک بازد       

ولـی میـزان    . که در این بیماران پائین تر از حد نرمال است         
های دیگر مثل آسم افزایش نشان       آن در بسیاری از بیماری    

عـدم   کـه ایـن سـنجش در بیمـاران مـا بـدلیل               )14(دهد می
امکانـات لازم جهـت     همچنـین   . امکانات انجام نشده است   

. بررسی موتاسیون ژنی در بیماران مـا وجـود نداشـته اسـت       
های ایمنی اولیه صـورت      در بیماران ما بررسی از نظر نقص      

هـا و پاسـخ تیترهـای      گرفته است که سطح ایمونوگلوبولین    
ASO        تنگـی  . سـت  و ایزوهماگلوتئین در حد نرمال بـوده ا
 سرفه و گاهی اوقات ویز منتشر در این بیماران دیده           نفس،
شود که بخصوص در یکی از بیمـاران مـا بـارزتر بـوده               می

ها بعنـوان آسـم و آلـرژی         است کما اینکه این بیماران سال     
  .اند تحت درمان بوده

آنهـا  بر خلاف بیماران آسـمی کـه در اسـپیرومتری           
کارتـاجنر  فرم انسدادی وجود دارد، در بیماران با سندرم         

شود  می با همدیگر دیده محدود شوندهعلائم انسدادی و 
 و در ضـمن در ایـن بیمــاران پاسـخ بـه برونکودیلاتــور و    

بـه لحـاظ     .باشد استروئیدهای استنشاقی قابل ملاحظه نمی    
تـست   کیـستیک  تشخیص افتراقی بیماری فیبروز    اهمیت و 

  .دکه منفی بو عرق درهر دوبیمار ما دو بار انجام شده است
درمان این بیماران اصولا علامتـی اسـت کـه شـامل            

ــت   ــرل عفون ــینه، کنت ــسه س ــوتراپی قف ــق   فیزی ــا و تزری ه
هـای هموفیلـوس و       به همراه واکـسن    معمولهای   واکسن

  .)15(باشد پنوموکوک در این بیماران می
 هایی شناخت بیماری که    گرفت توان نتیجه   درنهایت می 

 بایـد   PCDتاجنر و   با شیوع کمتر ولی مهم مثل سندرم کار       
های مزمن دسـتگاه   جزء تشخیص افتراقی بیماران با عفونت     

مراقبت مناسب و زودتر از ایـن بیمـاران         . تنفسی قرار گیرد  
تواند مانع از ایجـاد و پیـشرفت مـشکلات تنفـسی مثـل               می

  .برونشکتازی گردد
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