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Abstract 
 

Mucopolysaccharidosis VI is an inherited autosomal recessive disease that causes 

glycosaminoglycan deposition in different tissues due to arylsulfatase deficiency that can cause various 

systemic and ocular manifestations. The disease is rarely reported. This paper presents the case of a five-

year-old girl with low vision and discusses ocular manifestations of Mucopolysaccharidosis VI. The 

patient was referred to Kermanshah Imam Khomeini Hospital due to low vision. On examination, she was 

found with multiple systemic and ocular symptoms. Laboratory results showed arylsulfatase B deficiency. 

According to the clinical manifestations and laboratory results, she was diagnosed with 

mucopolysaccharidosis type VI and treated with Naglazyme. Awareness of ocular symptoms in these 

patients could be of great help in making proper diagnosis and choosing the best treatment that could 

improve the quality of life in these patients. 
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 گزارش مورد

 6گزارش تظاهرات چشمی در بیمار مبتلا به موکوپلی ساکاریدوز 

  
       1لیلا رضایی

  2ناصر آقایی

  چکیده
ي ارثی اتوزوم مغلوب است کــه بــه علــت نقــص آنــزیم آریــل ســولفاتاز ســبب یک بیمار 6موکوپلی ساکاریدوز تیپ 

تواند علائم سیســتمیک و چشــمی مختلفــی ایجــاد کنــد. بــا شود و میهاي مختلف میرسوب گلیکوزآمینوگلیکان در بافت
  .توجه به نادر بودن این بیماري بر آن شدیم تظاهرات چشمی این بیماري را معرفی کنیم

 ساله به علت کاهش بینایی به بیمارستان امام خمینی (ره) کرمانشاه ارجاع داده شده بود، در  5 بیمار دختر بچه

هاي سیستمیک و چشمی متعدد داشت، نتایج آزمایشگاهی نقص آنزیم آریل سولفاتاز را نشان داد، در معاینه درگیري
 تحت درمان با ناگلازیم 6ساکاریدوز تیپ  نهایت با توجه به علائم بالینی و نتایج آزمایشگاهی با تشخیص موکوپلی

)Naglazyme( براساس نتایج این گزارش مورد، شناخت کامل علائم چشمی در این بیماران و توجه به علایم . قرار گرفت
چشمی می تواند به برنامه ریزي مناسب براي تشخیص و درمان بیماري و بهبود کیفیت زندگی در این  سیستمیک بیماران

  .ک کندافراد کم
  

  عوارض چشمی، کاهش بینایی، 6موکوپلی ساکاریدوز تیپ واژه هاي کلیدي:
  

  مقدمه
هــاي ارثــی هســتند ی ساکاریدوزها بیمــاريـموکوپل

واســطه نقــص آنزیمــی لیزوزومــال ســبب علایــم کــه بــه
ها ســبب تبــدیل شوند، این آنزیمسیستمیک وچشمی می

شــود، یهاي بعدي مــها به متابولیتگلیکوز آمینوگلیکان
ها سبب تجمــع ایــن مــواد در بنابراین نقص در این آنزیم

ها و نسوج مختلف شده وســبب اخــتلالات لیزوزوم بافت
هــاي شود. تیپها میعملکردي و ساختاري در این بافت

مختلف موکوپلی ساکاریدوزها بسته به نقــص آنزیمــی و 
ــان ــع گلیکوزآمینوگلیک ــاهرات تجم ــف، تظ ــاي مختل ه

ایــن بیمــاري بــه صــورت اتــوزوم  6نــوع  متفاوتی دارند.

 5q11-q13شــوند و جایگــاه ژنــی آن مغلوب منتقــل مــی
بیماري موکــوپلی ســاکاریدوز  1963در سال  ).1(باشدمی

) توصــیف شــد کــه Maroteaux-Lamy (سندروم 6تیپ 
ــه موکــوپلی ســاکاریدوز تیــپ شــباهت  1هــاي زیــادي ب

 داشت، بــا ایــن تفــاوت کــه عملکــرد )Hurler(سندروم 
نرمــال  Hurlerذهنی در این بیمــاران بــرخلاف ســندروم 

تواند تظاهراتی مثل درگیري ســر این سندروم می ).1(بود
ــه ــاتو و گــردن، دفرمیت ــرات، هپ ــتون فق ــدام و س ــاي ان ه

اســپلنومگالی، اخــتلال قلبــی، اخــتلال چشــم و گــوش، 
  آسیب مغزي و هیدروسفالی ایجاد کند.

  
   E-mail:leyla_rezaei60@yahoo.com          امام خمینی، فارابی و محمد کرمانشاهیهاي بیمارستان بالینی تحقیقات  سعهوت مرکز، خیابان نقلیه :اهکرمانش -لیلا رضایی مولف مسئول:

  کرمانشاه، ایران ،علوم پزشکی کرمانشاه دانشگاه ،امام خمینی، فارابی و محمد کرمانشاهیهاي بیمارستان بالینی تحقیقات  سعهوت مرکز ،دانشکده پزشکی ،گروه چشم پزشکی ،دانشیار .1
 کرمانشاه، ایران ،دانشگاه علوم پزشکی کرمانشاه ،امام خمینی، فارابی و محمد کرمانشاهیهاي بیمارستان بالینی تحقیقات  سعهوت مرکز ،نیارستان امام خمییمب ،چشم پزشک .2
 : 5/4/1400تاریخ تصویب :                 27/11/1399تاریخ ارجاع جهت اصلاحات :            15/11/1399 تاریخ دریافت  
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مبتلایان اغلب در اوایل زندگی علامتی ندارند(بسته 
د و ســالگی ایجــا 3یا  2به شدت بیماري) و علائم بعد از 
کند و در موارد شــدید بسته به شدت بیماري پیشرفت می

در  36/0 شیوع ایــن بیمــاري ).2(منجر به مرگ بیمار شود
هاي درمانی از جملــه تولد زنده است. روش 100000هر 

gene therapy  ــت ــاکاریدوزها در دس در موکــوپلی س
در ایــن گــزارش مــورد، تظــاهرات  .)3(باشــدمطالعــه مــی

  شود.ساله بررسی می 5ک دختر سیستمیک و چشمی ی
  

  معرفی بیمار
ســاله اي بــود کــه بــه علــت کــاهش  5بیمار، دختــر 
ــال  ــایی در س ــی(ره)  1398بین ــام خمین ــتان ام ــه بیمارس ب

کرمانشاه ارجاع شد. بیمار فرزند اول خانواده بــود و پــدر 
ــامیلی نداشــتند و هــر ــدون  و مــادر رابطــه ف دو ســالم و ب

ار قامت کوتاه نسبت بــه ســن، اي بودند. بیمبیماري زمینه
سر بزرگ و گردن کوتاه، صورت خشن، قــوس ابــرو و 

هاي نــامنظم داشــت نفک برجسته، ماکروگلوسی و دندا
دســت صــورت ههــا بــ). دفرمیتــه دســت1(تصویر شماره 

) و انحــراف 2شــماره  (تصــویر )Claw hand( چنگکــی
و انحناي غیرطبیعی ستون فقرات  (Genu valgus) زانوها

 ) و همچنین محدودیت حرکت مفصــل3شماره  ویر(تص
  به سمت بالا داشت. هیپ

  

  
 

هــاي  دســت ،بینــی پهــن ،گردن کوتــاه ، سر بزرگ :1یر شماره تصو
  چنگکی و انحراف زانوها

  
 

در این تصویر دست چنگکی و انحنــا در انگشــتان  :2تصویر شماره 
   مشخص است.

  

  
 

و انحراف غیــر  genu valgumدر گرافی انجام شده  :3تصویر شماره 
  طبیعی ستون فقرات دیده می شود

  
 تــر از نرمــالدر سونوگرافی شکم کبد و طحال بزرگ

بــه  2/6بود ودر بررســی قلــب، یــک ســوفل سیســتولیک 
و تغییــرات  mild LVHو  mild MR and MVPهمــراه 

هاي قلبی گزارش شد. از نظر ذهنی میگزوماتویید دریچه
شت. در معاینات چشمی هــر دو بیمار عملکرد مناسبی دا

 دیوپتر، دید اصلاح شده چشم راست 6+چشم هیپروپ 
بــود. در معاینــه بــا اســلیت  10/6 و دید چشم چــپ 10/5

در  Diffuse ground glass corneal cloudingلامــپ 
متــر میلــی 12هر دو چشم رویت شد. فشار هر دو چشــم 

ــه  ــک نکت ــب اپتی ــین و عص ــه رت ــود و در معاین ــوه ب جی
 Macular OCTولوژیکی رویــت نشــد. بــراي بیمــار، پات

ناشــی  widening of foveal depressionانجام شــد کــه 
مشهود بود (تصــویر  straightening of Henle layer از 
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ــراي بیمــار مشــاوره اطفــال انجــام شــد کــه 4شــماره  ). ب
کننــده کــاهش فعالیــت آنــزیم آریــل آزمایشات، مطــرح

ــولفاتاز  ــ Bس ــه تاییدکنن ــود، ک ــوپلی ب ــاري موک ده بیم
هــر هفتــه دو  Naglazymeبود و درمــان بــا  6ساکاریدوز 

  ویال شروع شد.
  

  
  

  
 

 wideningانجام شده از بیمار کــه   Macular OCT :4تصویر شماره 

of foveal depression  ناشــی ازstraightening of Henle layer 
  مشخص است.

  بحث
ـــــپ  ـــــاکاریدوز تی ـــــوپلی س ـــــندروم  6موک (س

Maroteaux-Lamy یک بیماري اتوزومــال مغلــوب بــا ،(
اســتیل گــالاکتوز _B )N نقص در آنزیم آریل ســولفاتاز

سولفاتاز) است که جایگاه ژنتیکــی ایــن آنــزیم _4آمین 
 q11-q13و در جایگــاه  5روي بــازوي بلنــد کرومــوزوم 

 ها از جملــه موکــوپلی ســاکاریدوزهابرخی از بیماري است.
تال هــم تشــخیص داد، در ایــن توان در دوره پره نارا می

ــی ــوارد م ــورز دو بعــدي، م ــا اســتفاده از الکتروف ــوان ب ت
هاي مایع آمینوتیک را مورد مطالعه گلیکوزآمینوگلیکان

قرار داد و به تشخیص قبل از تولد دست یافت. حتــی بــا 
ــی ــه شــده از ویل ــه تهی ــک نمون ــاي بررســی فلورومتری ه

تســت مــایع  هفتــه قبــل از 4تا  3توان کوریونیک هم می
ایــن  .)4،5(ناتــال دســت یافــتآمینوتیک به تشخیص پره

 که فرم شــدیدتر بیمــاري، Aبیماري دو زیرگروه دارد، نوع 
 30تر از (متوسط کم تربا علائم شدیدتر و طول عمر کم

تــري از بیمــاري ایجــاد کــه فــرم خفیــف Bو نــوع  سال)
کند، البته در هر دو بیماري نقص در عملکــرد آنــزیم می

 Bاست. نقص آنــزیم آریــل ســولفاتاز  Bآریل سولفاتاز 
سبب تجمــع گلیکوزآمینوگلیکــان درماتــان ســولفات در 

 شود. علائم سیستمیک بــه صــورتداخل و خارج سلول می
قامت کوتاه، صورت خشن، سر بــزرگ، گــردن کوتــاه، 

هــا و ســتون فقــرات، هــاي انــداماختلالات رشد، دفرمیته
حــدودیت حرکــات دست چنگکی، خشکی مفاصل و م

است. از علائم دیگر این بیمــاري درگیــري احشــایی بــه 
هاي بــافتی، کارپــال صورت هپاتواسپلنومگالی، انواع فتق

تونل سندروم، اخــتلالات گــوش میــانی و کــري حســی 
هــاي دنــدانی، انســداد مجــاري عصبی، پوسیدگی و آبسه

اي، دریچههوایی فوقانی و آپنه خواب، اختلالات قلبی و 
تظــاهرات  لات عصبی و میلوپــاتی و هیدروســفالوس،اختلا

باشــد کــه بــه تفصــیل در ادامــه توضــیح داده چشمی مــی
در این بیماران تجمع درماتــان ســولفات در  .)6،7(شودمی

ها، انــدوتلیوم و اپــی تلیــوم و رســوب خــارج کراتوسیت
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شــود، در نــوع سلولی در استروما سبب کدورت قرنیه می
A یــري قرنیــه معمــولا در مراحــل بیماري شدیدتر و درگ

  ).8(گیرداولیه صورت می
رسوب درماتان سولفات در اسکار قرنیــه، رد پیونــد 

 6قرنیه، دیستروفی ماکولار قرنیه و موکوپلی ســاکاریدوز
شود. اگر تجمع این مــواد در قرنیــه باعــث شــود دیده می

نــانومتر  200تــر از که فاصله بین لاملارهاي قرنیه به بیش
شــود. یــک علــت دیگــر ب کدورت قرنیه مــیبرسد، سب

ــه دلیــل رســوب  ــدوتلیوم ب ــه ان ــه آســیب ب کــدورت قرنی
وکوم اســت کــه ســبب ادم ـکان و گلـوگلیـکوزآمینـگلی

  ).9(شودقرنیه می
یکی دیگر از تظاهرات چشمی این بیماري گلوکوم 
است، اگر چه رابطه مستقیمی بین این بیماري و گلوکوم 

رود کــه علــت د احتمــال مــیشناخته نشده، با ایــن وجــو
گلوکــوم زاویــه بســته در ایــن بیمــاران رســوب گلیکــوز 
آمینوگلیکان در محیط قرنیه در نزدیکی لیمبــوس اســت 
ــک  ــوك مردم ــدون بل ــه ب ــدن زاوی ــته ش ــبب بس ــه س ک

در مواردي هم این بیماري با گلوکوم زاویه  )،10(شودمی
باز همراه است که علت افزایش فشار چشم، رسوب این 

کــه مواد در ترابکولار مشــورك ذکــر شــده، بــدون ایــن
 لذا توجه بــه فشــار )،10(اختلالی در گونیوسکوپی ایجاد کد

اي و بررســی زاویــه داخل چشــمی وگونیوســکوپی دوره
زودرس گلوکوم در  اتاق قدامی جهت تشخیص ودرمان

  این بیماري حیاتی است.
در ایــن بیمــاران ادم پــاپی بــه علــت هیدروســفالی و 
همچنین آتروفی عصب اپتیــک بــه علــت افــزایش فشــار 

در مطالعــات انجــام  داخل جمجمه گزارش شــده اســت.
شده ارتباطی بین درگیري رتین با این بیماري بــه اثبــات 

اســت کــه در  اي عنــوان شــدهنرسیده، اگرچه در مطالعــه
اخــتلال  6حدود نصف بیماران با موکــوپلی ســاکاریدوز

  .)11(دهدرخ می  )RPEتلیوم پیگمانته شبکیه (اپی
 در یک مطالعه دیگر ضایعات پچی پراکنــده در ناحیــه
ماکولا بدون الگوي خاصی در رتین، کــاهش ضــخامت 

که بیــان  کوروئید و افزایش ضخامت اسکلرا دیده شده،
سوب گلیکوز آمینوگلیکان در اسکلرا، کند به علت رمی

ضخامت اسکلرا افزایش یافته و همین علــت باعــث کــاهش 
در  ).11(شــبکیه شــده اســت ضخامت کروئید و رسوبات در

رسید، ولی که رتین به نظر نرمال می بیمار ما با وجود این
OCT در widening of foveal depression  ناشــی از

straightening of Henle layer .اقدامات مشخص است 
درمانی در این بیماران در راستاي افــزایش طــول عمــر و 
کاهش عوارض سیستمیک و چشمی به منظــور افــزایش 

هــا گیرد، از جمله این درمــانکیفیت زندگی صورت می
Gene therapy  اســت کــه در حــال بررســی تحقیقــاتی

و پیونــد  Enzyme replace therapyباشد و همچنــین می
ان است، از جملــه اقــدامات درمــانی دریافــت مغز استخو

 Galsulfase (Brand names: Naglazyme)هفتگــی 
  طورکه براي بیمار مــا هــم ویــال بــه صــورت است، همان

   .)12،13(شــودتزریــق مــیدر هفتــه  Galsulfaseدو ویــال 
  مــاه یــک بــار تحــت  6شــود بیمــاران هــر لذا توصیه مــی

بــروز علائــم  معاینه چشــمی قــرار گیرنــد تــا در صــورت
ــروز  ــد، در صــورت ب ــرار گیرن ــان ق چشــمی تحــت درم

  هاي کراتوپلاستی بــا توجــه جراحی کدورت قرنیه انواع
  به شرایط قرنیه قابل انجــام اســت، البتــه احتمــال رســوب 

ـــز وجـــود دارد ـــه دهنـــده نی  ).14(مجـــدد مـــواد در قرنی
هاي متداول گلوکوم نیــز در ایــن بیمــاران توصــیه درمان

هاي فیلترینگ به احتمال موفقیت جراحیشده است ولی 
علت احتمال رسوب گلیکوزآمینــو گلیکــان در ملتحمــه 

  تر است.پایین
با توجه به درگیري سیستمیک و چشمی متنــوع کــه 

شــود در بیمــاران دهد توصــیه مــیدر این بیماري رخ می
چشمی به علایم سیستمیک بیماران نیز توجــه شــود و در 

 بود کیفیت زندگی، معایناتجهت افزایش طول عمر و به
ورت گیــرد تــا در اي توسط متخصصین مــرتبط صــدوره

صورت نیاز، اقداماتی جهت کاهش عــوارض چشــمی و 
  سیستمیک بیماري صورت گیرد.
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