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مقدمه
-یمـاري نـادر ژنتیکـی   بیماري سند هوف یـک ب 

متابولیکی است که با وراثت مغلوب اتوزومی منتقل 
نقـص در زیـر   علـت ایـن بیمـاري    .)1،2(شودمی

ردAوBهـاي هگـزوز آمینیـدراز   نزیمواحد بتاي آ
ــوزومروي کرHEXBژن  ــی5q13وم ــد در م باش

ایـن  HEXAآلفـا زیـر واحـد  که جهـش در حالی
ایـن  .)3(شودموجب بیماري تی ساکس میآنزیم 

ــتبیمــاري در بع ــاضــی جمعی ــان ه ــد یهودی مانن
استترشایعهاي فرانسوي تباراشکنازي وکانادایی

پیشرونده هست کـه بـا   یک اختلال نورودژنراتیوو
هـا  نـورون به ویـژه در  GM2گانگلیوزید یاانباشت

لحاظ بالینی از بیمـاري تـی سـاکس    باشد و ازمی
ــت  ــخیص هس ــل تش ــوب  .)4(غیرقاب ــت مغل وراث

اتوزومی ایـن بیمـاري بیـانگر آن هسـت کـه ایـن       
بیماري توسط پدر و مادر حامل ژن معیـوب  ولـی   

.)2،5(گرددسالم منتقل می
پاتولوژیکی آن بسـیار شـبیه بـه    تصویر بالینی و

مــاه اول 6ضــعف درســت.ابیمــاري تــی ســاکس 
از دیگر علائم زوال عقلـی و شود.زندگی شروع می

هـاي  لکـه چهره عروسکی،کوري زودرس،کتی،حر
ــفالی    ــم و ماکروس ــاکولاي چش ــگ در م ــز رن قرم

این بیماري ممکن است داراي هتروژنیتی .باشدمی
ــد و ــی باشـ ــا600/1داراي فراوانـ در 1000/1تـ

تشخیص ایـن بیمـاري بـا   یهودیان اشکنازي است.
در Bنـزیم هگزوزامینیـداز   آگیري فعالیـت  اندازه

هاي پوستید خونی و فیبروبلاستفیهاي سگلبول
DNAدر Bبررسی مولکولی ژن هگزوز امینیداز و 

گیرد.ها صورت میاز سلولراج شدهاستخ
در این مقاله یک مورد مبتلا بـه نـوع کلاسـیک    

کــاهش گیــري فعالیــت انــدازهشــیرخواري کــه بــا
تشـخیص نـوع   وBنزیم هگزوز امینیـداز  ي آیافته

د.شوگزارش می،لکولی تایید شده استجهش مو

گزارش مورد
زایمــان محصــول حــاملگی وايپســر نــه ماهــه

50قـد  گرم،2800وزن هنگام  تولد ،طبیعی است
بیمـار  متـر اسـت.  سـانتی 35دور سر ،مترسانتی

و3والدین خویشاوند درجه بااولین فرزند خانواده،
مـاهگی  5/5کودك تـا نموورشد. باشدمیسالم 

رشــد وخیرن دچــار تــاپــس از آبیعــی بــوده وط
عقب ماندگی ذهنی، پـس  تحریک پذیري،،تکامل

قیافه خشـن و نیستاگموس،تشنج،رفتگی تکامل،
در معاینه .قدرت شنوایی و بینایی کاهش یافته بود

MRIچشم لکه قرمز گیلاسی وجود داشت و درته

میلینیزاسـیون  دي اختلال در بخش میلینی نشـانه 
.بود
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چکیده
علائـم  باشـد. و علت آن نقص در آنزیم هگزوز آمینیداز بتـا مـی  رسدا توارث اتوزومی مغلوب به ارث میکه باست هوف یک بیماري ژنتیکی نادربیماري سند

لـه بـه بررسـی    ادر ایـن مق باشد.تشنج و وجود لکه قرمز گیلاسی در چشم مینقص بینایی،شود و شامل تاخیر تکاملی،ماهگی شروع می6بیماري معمولاً از 
هاي آنزیمی و مولکولی  تایید شده است.که با  روشپرداخته شده یک مورد مبتلا به بیماري سند هوف 

لکه قرمز گیلاسی هگزوزآمینیداز بتا،سندهوف،: هاواژهکلید
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روش کار
درجـه خویشـاوندي و  ري،توجه به سـیر بیمـا  اب

هــاي پزشــکی،و بعــد از بررســیفنوتیــپ ظــاهري 
قـرار  هاي گروه اسفنگولیپیدوزها مورد ظن يبیمار

ه وبیوپسی پوست از بیمار تهینمونه خون وگرفت.
در لمـان ارسـال و  به یکی از مراکز متابولیـک در آ 
گـزارش  Bمینیدازنهایت نقص در آنریم بتا هگزوزآ

ــ ــیله ره شــد و ب ــش در ژن وس ــولی جه وش مولک
HEXB و بیمـاري سـند هـوف    تشخیص داده شد

اق ف ـاتاین جهش در ناحیه رمزدهنده تایید گردید.
افتاده بود کـه در حالـت هموزیگـوتی باعـث افـت      

ست.اشدهHEXBشدید 

گیريو نتیجهبحث
شیر خـوار مبـتلا   فرد یکدر مورد این گزارش 
بررسـی بیمـاري   کـه بـا  باشـد  مـی به سند هـوف  

تایید HEXBتشخیص جهش در ژن سندهوف و
این بیماري یـک بیمـاري دژنـره کننـده     شده بود.

ــع      ــل تجم ــه دلی ــه ب ــت ک ــبی اس در GM2عص
بـا کنـد و ها بـروز مـی  نورونهاي احشایی وسلول

یـن  . ا)6(رسـد مـی وراثت مغلوب اتوزومی بـه ارث  
سد بـه  ربیماري در ایران نادر است ولی به نظر می

.ن بـالا بـرود  هاي فامیلی شیوع آیل وقوع ازدواجدل
و ي لیزوزومی اسـت ماري ذخیرهسند هوف یک بی

باشـد کـه   مـی Bن نقص در هگزوز امینیدازعلت آ
هـا  هـا و تخریـب آن  در نـورون GM2تجمع باعث 
ــی ــردد.م ــد  گ ــر واح ــص در زی ــزوز ژن Bنق هگ

و1(باشدمی5در بازوي بلند کروموزوم Bامینیداز
گیـري سـطح کـاهش یافتـه     اندازهتشخیص با). 7

HEXBگیرد هاي سفید خون صورت میدر گلبول
.)6،7(گـردد یـد مـی  هـاي مولکـولی تای  و با روش

گــزارش شــده HEXBچنــدین موتاســیون در ژن 
هـاي خـاص   نژادباهااز این جهشاست که بعضی
در معاینـه تـه چشـم عصـب     .)8(مرتبط هسـتند 

مـاکولاي چشـم لکـه    اپتیک طبیعی است ولـی در  
شود کـه ایـن نشـانه در    قرمز گیلاسی مشاهده می

دیگري مانند تی سـاکس نیـز وجـود    هايبیماري
دارد که علت رنگ قرمز به خـاطر وجـود اپیتلیـوم    

.)7،9،10(پیگمانته و شبکه کوروئید است
ست ولی همانایران نادردر ااگرچه این بیماري 

هــاي خویشــاوندي طــور کــه مشــاهده شــد ازدواج
بـا تواند یکی از دلایل وقوع این بیمـاري باشـد.  می

هاي پسـرفت عصـبی در کـودکی    ي نشانهمشاهده
بایـد بـه   یک دوره رشد طبیعی در کـودکی، زاد بع

هــاي مشــابه ماننــد بیمــاريفکــر ایــن بیمــاري و
از تکـرار ایـن   جهـت جلـوگیري  ساکس باشیم.تی

هـاي  ازدواجگـام   نهتـوان بـا مشـاوره    ي مـی بیمار
ي بیمـاري در  افرادي کـه سـابقه  یاخویشاوندي و

بررسی مولکولی جهـش در ژن  خانواد ه را دارند با
HEXBتشخیص قبـل از  همچنین .کردبررسیرا

.تولد نیز امکان پذیر است
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A case report of Sandhoff disease in Gachsaran, Iran

Hassan Taghizadeh, Cellular and Molecular Research Center, Yasouj University of Medical
Sciences, Yasouj, Iran.
*Eskandar Taghizadeh, Department of Medical Genetics, Mashhad University of Medical Sciences,
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Abstract
Sandhoff is a rare genetic disease with autosomal recessive inheritance, caused by deficiency
in hexosaminidase B enzyme. Symptoms usually begin 6 months after birthday and include
developmental delay, visual impairment, seizures, and cherry red spots in the eyes. In this
report we present a patient with Sandhoff disease which is confirmed by enzyme assay and
molecular methods.
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