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مقدمه 
    در سال Peterson ،1985(1) و همکارانش مجموعه ای از 
تظاهرات بالینی را در یک خــانواده ایتالیـایی کـه 8 نفـر از 4 

نسل به آن مبتلا بودند، شرح دادند.  
    خصوصیات بالینی این سندرم شامل، درگیری کلیوی بــه 
صورت هماچــوری تـا نارسـایی کلیـوی، کـری، کاتـاراکت، 
ـــی و وجــود انکلوزیونهــای داخــل  ماکروترومبوسـیتوپن

نوتروفیل بود.  
 
 
 

 
 
 
 

 
    این سندرم بالینی که به نام Fechtner نامگذاری شد، هر 
ــا  چند از نظر درگیری کلیوی مشابه بیماری آلپورت است ام
ــا ایـن بیمـاری تفـاوت  از نظر تظاهرات خونی و ژن درگیر ب

دارد.  
    به علت بروز ترومبوسیتوپنی، درمان بیماران با مشکلات 
ــاری کـه معرفـی میشـود اولیـن  زیادی همراه میباشد. بیم

مورد گزارش شده این بیماری در ایران است.  
  
 
 

چکیده  
ــم چشـمی(کاتـاراکت)،     سندرم Fechtner یک بیماری نادر اتوزومال غالب است که با مجموعهای از علائ
ــی، درگـیری کلیـه(همـاچـوری تـا نارسـایی کلیـه)، انکلوزیـون داخـل گلبـول سـفید و کاهش شنوایی عصب
ــار معرفـی شـده در ایـن مقالـه آقـای 21 سـالهای بـود کـه بـا ماکروترومبوسیتوپنی شناخته میشود. بیم
ــی، کاتـاراکت هـر دو چشـم و کـاهش شـنوایی و افزایـش کراتینیـن سـرم تظاهرات خونریزی مکرر از بین
ــون محیطـی بیمـار، افزایـش انـدازه پلاکـت همـراه بـا کـاهش شـدید پلاکـت و مراجعه کرده بود. در لام خ
انکلوزیون داخل نوتروفیل مشاهده شد. بیمار سابقه فامیلی مثبت در خواهر و برادر داشــت کـه هـر دو بـه
علـت خونریـزی فـوت کـرده بودنـد. پـدر بیمـار تنـها، تظـاهرات خونـی شـامل ماکروترمبوسـیتوپنـــی و
انکلوزیونهای داخل نوتروفیل داشت. از آن جا که تا کنون موردی از این سندرم بــالینی در ایـران گـزارش
نشده است، این بیمار به عنوان یک مورد نادر معرفی میگردد. هم چنین به علت عدم آشــنایی همکـاران بـا
این سندرم، این بیماران تحت عنوان سندرم آلپورت طبقهبندی میشوند که توجیه اختلالات خونــی بیمـاران
را با مشــکل مواجـه میسـازد و در نتیجـه آن، بیمـاران مبتـلا در معـرض اقدامـات تشـخیصی و درمـانی

غیرضروری مانند اسپلنکتومی قرار میگیرند.  
          

 Fechtner کلیدواژهها:   1 – نفریت ارثی   2 – ماکروترمبوسیتوپنی    3 – سندرم

ــژاد، دانشـگاه علـوم پزشـکی و خدمـات بهداشـتی ـ درمـانی ایـران، I) استادیار و فوق تخصص بیماریهای کلیه، بیمارستان هاشمینژاد، میدان ونک، کوچه شهید والین
تهران(*مولف مسئول). 

II) استادیار و فوق تخصص بیماریهای کلیه، بیمارستان هاشمینژاد، میدان ونک، کوچه شهید والینژاد، دانشــگاه علـوم پزشـکی و خدمـات بهداشـتی ـ درمـانی ایـران،
تهران. 

III) استادیار و دکترای علوم آزمایشگاهی، دانشگاه علوم پزشکی و خدمات بهداشتی ـ درمانی مازندران. 
IV) استادیار وفوق تخصص بیماریهای خون، دانشگاه علوم پزشکی و خدمات بهداشتی ـ درمانی تهران. 
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معرفی بیمار 
    بیمــــار آقــــای 21 سالــــه، ساکــــــن روســتایی در 
اطراف بابل بود که بــه علـت افزایـش کراتینیــــن ســـرم و 
ـــخ  فشـار خـون بـالا(220/100 میلیمتــر جیـــوه) در تاریـ
ــی بسـتری  81/12/4 در بیمارستان هاشمینژاد جهت بررس

گردید.  
    بیمار سابقـــه ترمبوســیتوپنــــی را از ســـن 8 سـالگی 
ذکر میکـرد کـه بـه علــت خونریزیهــای مکــــرر بینـی، 
ـــا  بیـوپسـی مغـز استخــــوان بـرای وی انجـام شــده و ب
تشخیـــص ایدیوپاتیــک ترمبوسیتوپنــــی پـورپـــورا بــه 
طور نامنظم تحت درمان دارویـــی قـــرار گرفتــه بـود و 1 
ماه قبـــل از بستـــری مجــــدد، بـا تشخیـــص ITP تحـت 
ـــــد  عمـــــل اسپلنکتومـــــی قــــرار گرفــت و استروییــ
ــیگـرم روزانــه بـرای وی تجویـز  خوراکــی با دوز 60 میل

گردید.  
    در سابقه فامیلی پدر و مادر بیمار نسبت فامیلی نداشــتند 

و دارای 8 فرزند بودند.  
ــیتوپنـی      سابقه نارسایی کلیـــوی همـــراه بــا ترومبوس
در یکی از برادران بیمــار وجـــود داشــــت کـه پــــس از 
ـــه پیونـدی  پیونــد کلیـــه بـــا وجــود فعالیــت خــوب کلی
به علت خونریزی مغــزی در سـن 27 سـالگی فــوت کـرده 

بود.  
ـــــکلات کلیــــوی و      برادر بیمــــــار عـــلاوه بـــر مش
ــاهش شـنوایی  ترمبوسیتوپنـــی، کاتاراکت هر دو چشم و ک

نیز داشته است.  
    خواهر بیمار در سن 24 ســالگی بـا خـون ریـزی داخلـی 

فوت کرده بود.  
    سابقه دقیقی از درگیری ســایر اعضـای بـدن در خواهـر 

بیمار در دست نمیباشد.  
    در هنگام مراجعه، نکات مهم در معاینه شامل فشار خـون 
220/140 میلیمتر جیــوه، کاتـاراکت هـر دو چشـم بـود. در 

معاینه پوست پتشی و پوپورا وجود نداشت.  
ــن: 9/2      یافتههای آزمایشگاهی عبارت بودند از: هموگلوبی
گـرم در دسیلیتـــر، همـــاتوکریت: 28%، پلاکــت: 9000 در 

 35 :ESR ،ــــــتر میکرولیــــتر، WBC: 13200 در میکرولی
 :BUN ،23Iu/L :AST ،40Iu/L :ALT ،میلیمتر در ساعت
76 میلیگرم در دسیلیتر، کراتینین سرم: 8/2 میلــیگـرم در 
 13 :PT ،ـــی دسی لیتر، Bleeding Time: در محدوده طبیع
ثانیه، PTT ،%100 :PT activity: 36 ثانیه، قند خون ناشــتا: 
ــیم سـرم: 8/4 میلـیگـرم در  66 میلیگرم در دسیلیتر، کلس
ـــیلیتر،  دسـیلیتر، فسـفات ســــرم: 5/4 میلـیگـرم در دس
 (250-500) :LDH ،190Iu/mL(80-306) :الکالین فسفاتاز
ــــیلیتر،  Iu/mL 406، کلســترول: 344 میلــیگــرم در دس

تریگلیسیرید: 355 میلیگرم در دسیلیتر، LDL کلستـرول: 
ــیگـرم  210 میلیگرم در دسیلیتر، HDL کلسترول: 35 میل
ــیگـرم در  در دسیلیتر، پروتئین ادرار 24 ساعته: 2500 میل
24 ساعت، کراتینین ادرار 24 ساعته: 1310 میلیگرم در 24 
-170) :C3 ،ساعت، کومبــس مسـتقیم و غیرمسـتقیم: منفـی

70)105 میلیگرم در دســیلیتر، C4: (55-15)68 میلـیگـرم 
در دسیلیتر.  

ــــت      در لام خـون محیطــــی کاهـــــش شدیــــد پلاکــ
ــــل توجــه انــدازه پلاکــت و در  همـراه بـا افزایــــش قابـ
ـــاهده  رنگآمـیزی گیمسـا انکلوزیـون داخـل نوتروفیـل مش

شد(تصویر شماره 1و 2). 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

تصویر شماره 1- لام خون محیطی بیمار انکوزیونهای داخل 
سیتوپلاسم نوتروفیل 
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تصویر شماره 2- لام خون محیطی بیمار ماکروترومبوسیت 
 

    برای بیمـار بیـوپسـی مغـز اسـتخوان انجـــام شــد کــه 
ــش تعـداد مگاکاریوسـیت گـزارش  سلولهای طبیعی با افزای

گردید.  
    در سونوگرافی کلیهها اندازه هر دو کلیه طبیعــی بـود. در 
شنوایی سنجــی کاهــش شــنوایی حسـی عصبـی مشـاهده 

شد.  
ــار، بیـوپسـی      با توجه به ترومبوسیتوپنی شدید برای بیم

کلیه انجام نشد.  
ــه نارسـایی کلیـه فیسـتول شـریانی و وریـدی      با توجه ب
گذاشـته شـد و بیمـار تحــــت درمـان همودیـالیز مرخــص 

گردید.  
    در بررسی مجددی که از تمام اعضای خانواده بــه عمـل 
آمد، در لام خون محیطی پدر بیمار، ماکروترومبوســیتوپنـی 
و انکلوزیون داخل نوتروفیل(پلاکــت: 40000 در میکرولیـتر) 
ــر شـامل گـوش، چشـم و کلیـه  مشاهده شد اما اعضای دیگ

درگیر نبودند.  
 

بحث 
    در سال 1927 سندرم آلپورت کــه مجموعـهای از علائـم 
بالینی شــامل نارسـایی پیـش رونـده کلیـه، درگـیری چشـم 

ــی چشـم) و کـاهش شـنوایی حسـی  (اختلات شبکیه و عدس
عصبی گوش است، شرح داده شد(2).  

ــام شـده بـا میکروسـکوپ الکـترونی در      بررسیهای انج
سال 1970، ضخامت و نامنظمی غشای پایه گلومرولی کلیــه 
را در این بیماران نشان داد و مطالعات اخیر، موتاســیون در 
ژنهای سازنده کلاژن نوع VI را، عامل ایجاد کننده بیماری 

آلپورت معرفی کردند(3).  
ــت وابسـته بـه جنـس غـالب      بیماری آلپورت معمولاً وراث
دارد اما گزارشهایـــی از وراثت اتوزومال غالب و مغلــوب 
نیز وجود دارد. همانگونــــه کـه در مقدمـه اشـاره شـد، در 
ـــا  بعضـی از بیمـاران تظاهـــرات بـالینی مشـابه آلپـورت ب
درگــــیری سیســــتم خونــــــــی متمایـــــــز شـــــامل 
ــزارش  ماکروترمبوسـیتونی و انکلوزیونهـای نوتروفیلـی گ

شــد که وراثت آن به صورت اتوزومال غالب بود.  
    تظـاهرات خونـــــی ایــن بیمــاران بــا ســندرم بــالینی 
Sebastian Platelet Syndrome و May-Hegglin کــه 

ـــود کــاملا مطــابقت  در سـال 1945 شـــرح داده شـــده ب
داشت(4).  

ــندرم     مطالعات ژنتیک نشان دادند که اختلال ژنتیکی در س
ذکر شده برخلاف سندرم آلپورت در کروموزوم 22q و ژن 

کد کننده MYH9 وجود دارد(5).  
    ایـن ژن مسـئول سـاختن زنجـیره ســـنگین IIA، بخــش 
غیرعضلانی میوزین است که در پلاکت، کلیه، گلبــول سـفید، 

حلزون گوش داخلی وجود دارد.  
ــا      اگـر چـه ژن مسـئول، ژن کـد کننـده MYH9 اسـت ام
ــای متفاوتـــی در کلیـه، گـوش، چشـم،  بیماری با درگیریه
گلبول سفید و پلاکت و حتی در اعضای یک خــانواده بـروز 
میکند که علت آن تاکنون شرح داده نشده است بنابراین در 
ـــده دچــار موتاســیون میشــود،  افـرادی کـه ژن ذکـر ش
ســندرمهای بــالینی شــناخته شــده متفــاوتی مشــــاهده 

میشـــود.  
    جدول شماره 1 درگیری اعضای مختلف را در 4 سـندرم 
بالینی با ماکروترومبوسیتوپنی و اختلال ژن MYH9 نشان 

میدهد(6).  
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    در سال Gershoni-Baruch 1988 علاوه بــر تظـاهرات 
سندرم Fechtner، هیپرکلسترولمی همراه با افزایش آنزیــم 
کبدی را در یک خانواده که 16 نفــر از آنهـا درگـیر بودنـد 

گزارش کردند(7).  
ــی      زمان سیلان در این بیماران در مطالعات مختلف طولان
و گاهی طبیعی گزارش شده است. این اختلال گاهی موجــب 
خونریزیهای مکرر از مخاط و حتی خونریزیهای داخلی 

می شود.  
    درمان با اســترویید بـه صـورت تـاخیری و گـذرا سـبب 
ـــانی  افزایـش پلاکـت میشـود امـا اسـپلنکتومی نتیجـه درم

مناسبی ندارد(8).  
    طبق نظر بعضی از محققان زمــانی کـه خونریـزی فعـال 
ــرات  همراه با افزایش زمان سیلان وجود دارد، DDAVP اث
ــب طبیعـی شـدن زمـان سـیلان  درمانی مثبت داشته و موج

میشود(9).  
    در بیمار این مطالعه درگیری چشم به صورت کاتــاراکت، 
ــایی کلیـه بـا پروتئیـن اوری  کاهش شنوایی در گوش، نارس
ـــه صــورت  قـابل توجـه همـراه بـا درگـیری رده پلاکتـی ب
ـــل ســیتوپلاســم  ماکروترمبوسـیتوپنـی و انکلوزیـون داخ
نوتروفیلی وجود داشت که مجموعه علائم همــراه بـا سـابقه 
خانوادگی مثبت در خواهر و برادر و پدر بیمــار، بـا سـندرم 

بالینی Fechtner و وراثت اتوزومال غالب مطابقت دارد.  
    از آن جا که این سندرم تاکنون در ایــران گـزارش نشـده 
است، توجه همکاران به وجود ماکروترمبوسیتوپنی همراه با 
تظاهرات کلیوی، چشمی و شنوایی، در تشخیص این بیماری 

بسیار کمک کننده خواهد بود و موجب پیشگیری از اقدامات  

 
 
 
 
 
 
 

 
غیرضروری مانند اســپلنکتومی در ایـن بیمـاران مـیگـردد. 
ــان همودیـالیز و 5  بیمار ذکر شده در حال حاضر تحت درم
ــن مـدت  میلیگرم پردنیزولون خوراکی میباشد و در طی ای
ــدون وجـود  پلاکت در محدوده 50000-30000 میکرولیتر ب
خونریزی فعال حفظ شده است و وی انتخاب مناسبی برای 

پیوند کلیه میباشد.  
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A Case Report of Hereditary Nephritis(Fechtner Syndrome)

                                                       I                               II                                       III
*H. Nejad Gashty, MD      Sh. Savoj, MD    M.R. Mahdavi, Ph.D.

                                                                                  IV
F. Elahi, MD

Abstract
    Fechtner syndrome is an autosomal dominant syndrome which is defined by cataract, sensory
neural hearing loss, kidney involvement, macrothrombocytopenia and neutrophilic inclusion bodies.
We report a 21-year-old man with a history of idiopathic thrombocytopenic purpura, cataract and
hearing loss who was admitted for work up renal failure. His blood smear showed
macrothrombocytopenia with neutrophilic inclusion bodies. His family history revealed the same
organ involvement in his brother and sister who both died due to active bleeding. During family work
up, his father’s blood smear showed macrothrombocytopenia and neutrophilic inclusion bodies
without kidney involvement. Due to patient’s organ involvement and pattern of inheritance, our
diagnosis was compatible with Fechtner syndrome. To the best our knowledge, there is no reported
case of Fechtner syndrome in Iran. Since the hematologic abnormalities of our case were erroneously
diagnosed as idiopathic thrombocytopenic purpura and the patient received unnecessary
treatments(splenectomy), the familiarity with this syndrome will help in better understanding and
management of these cases.

Key Words:       1) Hereditary Nephritis

                          2) Macrothrombocytopenia

                          3) Fechtner Syndrome
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