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گزارش اولين مورد سندرم فاميلي آلبينيسم چشمي ـ پوستي نوزادي در همراهي با 
   VACTERLسندرم 

    
 
 
  
  I دكتر نسرين خالصي*
   II فرود صالحيدكتر   

  II   دكتر كامبيز كشاورز
   

     
  

  
  

  
  
  

  
  

  مقدمه
ــ     ــا تــــاري ژنتيكـك بيمـــآلبينيــسم، ي وارث اتــوزوم ــــي ب

 تظاهراتش بـه چگـونگي و ميـزان اخـتلال           باشد كه   مغلوب مي 
اي نقـاط مختلـف       عملكرد رنگدانه ملانين در سلولهاي رنگيـزه      

 15000/1 تـا  50000/1شـيوع آن از حـدود   . بدن بستگي دارد 
 نــوع چهــاربيمــاري داراي يــك نــوع چــشمي و . متغيــر اســت

بيمــاري آلبينيـسم بــا افــزايش   )1(.باشـد  چـشمي ـ جلـدي مــي   
 بـه علـت كـاهش       ،ت اما بيمـاران مبـتلا     ــمورتاليتي همراه نيس  

ور خورشـيد و افـزايش      ن ـحدت بينايي، حساسيت پوسـت بـه        
 در معـرض موربيـديتي بـالا        ،خطر ابـتلا بـه سـرطان پوسـت        

   )2(.باشند مي
  
  

  
هاسـت كـه      ، شامل طيفـي از آنومـالي      VACTERL    سندرم  

ه ـل بـــولاً تمايـــعمــ م)3(.دـدهنــ عمــدتاً در يــك ســمت رخ مــي
يك و در دبــودن داشــته و بــه صــورت اســپورا    چنــدتايي 
ــروز مــي  خــانواده ــد هــاي ســالم ب  ايــن ســندرم شــامل  )4(.كن
% 10(هـا   هاي سـتون مهـره      هاي مختلفي چون آنومالي     آنومالي
فيــستول تراشــه بــه ، %)14(دهـوراخ نــشـوس ســـ، آنــ)مــوارد
، اختلالات اسـكلتي بـه صـورت هيپـوپلازي انـدام            %)13(مري

و سـاير  %) 29(و قلبـي ـ عروقـي   %) 4(فوقاني، نقايص ژنتيكـي 
  )5(.باشد مي%) 11(ها آنومالي
  هاي ديگر تا به حال بجز يك  ي آلبينيسم با آنوماليــ    همراه

  
  

 چكيده
در مبتلايان به بيماري، رنگدانـه      . گردند  باشد كه به صورت ارثي منتقل مي        آلبينيسم شامل گروهي از شرايط باليني مي      : مقدمه    

آلبينيسم، بيماري مجزا بوده و جز يك مـورد بـه همـراه ميكروسـفالي و                . كم است يا وجود ندارد     ،ملانين در چشم، پوست و مو     
هـاي    مشتمل بـر آنومـالي    VACTERLسندرم  .  آنومالي ديگر گزارش نگرديده است     هيپوپلازي انگشتان، تا به حال با هيچ گونه       

هـاي كليـوي و انـدام          فيستول تراشه به مري، آنومـالي      ها، آنوس بسته، مشكلات قلبي،      هاي ستون مهره    متعددي از جمله آنومالي   
همراهي اين دو بيماري بـا هـم   . دهد د زنده بوده و به صورت اسپوراديك رخ مي  ـ تول 10000 در   6/1وع آن معادل    ـشي. دـباش  مي
  .كنون گزارش نشده است تا

هـاي   وستي ـ چشمي داشت و به علت وجود آنومالي اي بود كه فنوتيپ آلبينيسم پ  روزه3بيمار، نوزاد پسر ترم : معرفي بيمار    
 براي وي مطرح شد كه چند روز پس از اعمال جراحي انجام شـده جهـت تـصحيح                   VACTERLهمراه، پس از بررسي، سندرم      

   .هاي موجود، به علت سپسيس بعد از جراحي و عوارض آن، فوت شد آنومالي
هـاي ديگـر رخ       ني است كه معمولاً به تنهـايي و بـدون همراهـي بـا آنومـالي               آلبينيسم شامل گروه از شرايط بالي     : گيري  نتيجه    
   . باشد  ميVACTERLاين مورد، اولين همراهي آلبينيسم با سندرم . دهد مي

             
  آنومالي – 3      اسپوراديك– 2    آلبينيسم – 1:    ها كليدواژه

  19/6/85: تاريخ پذيرش، 30/1/85  :دريافتتاريخ 

I(ابيطالب، جاده خاش، دانشگاه علوم پزشكي و خدمات بهداشتي ـ درماني زاهدان، زاهدان، ايرانبناستاديار و متخصص كودكان، بيمارستان علي)*مؤلف مسؤول.(  
II ( ،زاهدان، ايراندستيار كودكان، دانشگاه علوم پزشكي و خدمات بهداشتي ـ درماني زاهدان.  
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 گـزارش   ، با ميكروسفالي و هيپوپلازي انگـشتان دسـت        مورد
هر چند موارد معدودي از اين بيمـاري بـه همـراه       . نشده است 

، هرمانـسكي   Angelman،  هاي مختلفي مثل پرادرويلـي      سندرم
 اما تا به حـال همراهـي        ،پودلاك و چدياك هيگاشي ديده شده     

  )6(. گزارش نگرديده استVACTERLبا سندرم 
  

  معرفي بيمار
 روزه، حاصل زايمـان واژينـال بـا         3    بيمار، نوزاد پسر ترم     

ــار  ــ9-10آپگ ـــ ب ــشگاه شهرســتان  ـدو تول ــه در زاي ــود ك د ب
 سـاله   5يـدي بـا سـابقه       وتيرويراوان از مـادر مبـتلا بـه هي        س

مــادر بيمــار در . مـصرف لووتيروكــسين بــه دنيــا آمــده بــود 
دوران بارداري از هيچ گونه مراقبت حين بارداري برخـوردار      

 روز اول 3نوزاد به علـت عـدم دفـع مكونيـوم در طـول           . نبود
 ــ  ــاتواني در خ ــكمي، ن ــسيون ش ــد، ديستان ــير و ـتول وردن ش

آلـود فـراوان از       شـحات كـف   سيانوز متعاقب آن به همـراه تر      
زاهـدان اعـزام   ) ع(ابيطالب ابن   به بيمارستان مركزي علي    ،دهان

  . شده بود
    در معاينــات زمــان پــذيرش، پوســت ســفيد منتــشر، عنبيــه 
ــب نظــر    ــرو و ســر جل خاكــستري رنــگ و موهــاي ســفيد اب

  .)1شكل شماره (كرد مي
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

  نوزاد مبتلا به آلبينيسم -1شكل شماره 

متـر و دور       سـانتي  51 كيلوگرم، قد وي،     5/2وزاد،  ــ    وزن ن 
ــود  ســانتي35ســر وي،  ــر ب ــب. مت  يــك ســوفل ،در ســمع قل

 ،هـا   ه ريـه  ـر و در معاين ـ   ـسيستوليك جهشي در كانون پولمون    
 تـشكيل   ،ديسـوراخ مقع ـ  . شـد   ر دو طرفه شنيده مي    رال منتش 

در  .)2شكل شماره   (ه بود ـل نيافت ـدي تكام ـهاي مقع   نشده و چين  
شــد ولــي  ون واضــحي ديــده مــيـم، ديستانــسيـه شكـــمعاينــ

ها و دسـتگاه تناسـلي        معاينه اندام . ارگانومگالي وجود نداشت  
  . ا آنومالي بودـر گونه دفورميتي يـنيز فاقد ه

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

  سوراخ و چينهاي مقعدي تشكيل نشده -2شكل شماره 
  

ر بــه چــشم هــاي آزمايــشگاهي نــوزاد مــوارد زيــ     در يافتــه
  :خورد يم

CBC :  
، gr/dl14: ، هموگلـوبين 3mm6800: هاي سـفيد  تعداد گلبول     

  +O: ، گروه خوني3mm 109000 :پلاكت
ABG:   

8/48=PCO2 ،3/18=HCO3 ،49=%O2 sat،34=%PO2  
7/2=PH    

  :آزمايشات بيوشيمي
    sec80=   PTT            sec14=PT  

mg/dl 145=      GLU mg/dl21=BUN  
mg/dl 8=Ca         meq/l4=k          meq/l131=Na   

   راديوگرافي قفسه سينه نـوزاد كـه بـا لولـه نازوگاسـتريك          
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نشاندار گرفته شد، مؤيد آترزي مري و گزارش گرافـي شـكم            
 هـاي تحتـاني و انـسداد روده بـود           نيز، به نفع آنومـالي مهـره      

ــماره  ( ــكال شـ ــا) Electro cardiogram(ECG .)4و 3اشـ ر، بيمـ
هيپرتروفي بطن راست و اكوكـارديوگرافي، هيپرتروفـي بطـن          
. راســت قلــب و تنگــي شــريان پولمــونر را بــه اثبــات رســانيد

  . سونوگرافي شكم، طبيعي گزارش شد
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

 كه مويد آترزي NGTگرافي قفسه سينه به همراه  -3شكل شماره 
  .مري است

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

هاي  شكم كه نشان دهنده آنوماليگرافي تحتاني  -4شكل شماره 
  .اي و انسداد روده است مهره

    پــس از انجــام مــشاوره جراحــي، نــوزاد تحــت عمــل       
كولوستومي و ژوژنوستومي قرار گرفت كه پس از آن، تغذيه          

دفــع بيمــار و . از طريــق لولــه ژوژنوســتومي شــروع گرديــد 
رغـم تمـام تمهيـدات        عملكرد وي طبيعي بود اما متأسفانه علي      

 روز پس از عمل جراحـي بـه دليـل سپـسيس و              5عمل آمده،   ب
  . هاي بيمارستاني فوت گرديد عوارض عفونت

  
  بحث

هاي مادرزادي هيپوپيگمنتازي در نتيجه اخـتلال در              بيماري
ــرد     ــتلال در عملكـ ــت اخـ ــه علـ ــين بـ ــه ملانـ ــد رنگدانـ توليـ

ايـن  . آينـد  هاي پوست، چشم و يا گوش بوجود مـي       ملانوسيت
امل انـواع آلبينيـسم، سـندرم چـدياك هيگاشـي،           ها ش ـ   بيماري

بـه  . باشـند   سندرم هرمانسكي پودلاك و سندرم گريزلـي مـي        
هـا وجـود دارد،       استثناي آلبينيسم كه فقط اشكال در رنگدانـه       

چـدياك هيگاشـي، هرمانــسكي پـودلاك و گريزلـي، اخــتلالات     
گيرنـد كـه شـامل اخـتلالات           بر مـي   اي را هم در     خارج رنگدانه 

تواند   گريزلي مي . باشد  ها مي   ا، پلاكت ورتيكولوسيت  ه  كوسيتل
اخــتلالات نورولوژيــك ايجــاد نمــوده و باعــث كــاهش ايمنــي  

  )7(.شود
ــه هــر كــدام    ــوع مهــم آلبينيــسم وجــود دارد كــه البت     دو ن

  )6(.هاي ديگري نيز دارند زيرگروه
    1- Oculocutaneous)OCA (هــاي ملانــين در  كــه رنگدانــه

  .وجود ندارندپوست، مو و چشم 
    2- Ocular)OA (     كه در آن رنگدانه مـذكور فقـط در چـشم

  )6(.وجود ندارند
ــسان     ــر دو جــنس يك ــين ه ــسم در ب ــتلال آلبيني ــروز اخ     ب

هـاي ژنـي       ايجـاد موتاسـيون    ،علـت تمـام انـواع آن      . باشـد   مي
 ايجاد موتاسيون در ژن تيروزينـاز روي كرومـوزوم          )7(.است

كنـد و   ز تيـروزين را كنتـرل مـي      شـدن ملانـين ا       كه ساخته  11
، بــا 5 و 15 واقــع در كرومــوزوم Pايجــاد موتاســيون در ژن 

هاي مختلف انواع بيمـاري        علت ،زومال مغلوب روش انتقال اتو  
  )8و 2(.باشند آلبينيسم مي

گونه كه قبلاً گفته شد به همراه ديگر              بيماري آلبينيسم همان  
رشـد و تكامـل و هـوش        هاي مبتلا، از      ها نبوده و بچه     آنومالي
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بيمـاري هـيچ اثـري روي       . باشـند   كاملاً طبيعي برخوردار مـي    
هـاي قلبـي ـ عروقـي، ريـه، گـوارش، تناسـلي،         مغـز، سيـستم  

. اسكلتي و يا ايمني نداشته و طول عمر بيماران، طبيعـي اسـت          
اين بيماران نابينا نيستند اما از مشكلاتي چـون كـاهش حـدت             

وس، فوتوفوبيا و فقدان تكامل    بينايي، نيستاگموس، استرابيسم  
  )6(.برند آ، رنج مي فووه

ــداي بحــث، از ديگــر    ــامبرده شــده در ابت     غيــر از مــوارد ن
 به هوموسيستينوري،   توان  هاي افتراقي آلبينيسم مي     تشخيص

  )7(.اشاره نمود Menkes kinky hair disease و كتونوري فنيل
يي و     اســتفاده از عينــك جهــت تــصحيح كــاهش حــدت بينــا

هاي ضد آفتـاب و پوشـش مناسـب در مقابـل              استفاده از كرم  
هـاي رايـج جهـت جلـوگيري از آسـيب             اشعه آفتاب، از درمان   

  )6(.دنباش پوست در اين بيماران مي
    در هرمانسكي پودلاك، نقص عملكـرد پلاكتـي بـه صـورت         

در صـورت بـروز     و  دهـد     دياتز هموراژيك خود را نشان مـي      
و فيبروز، نياز به تجويز پلاكت، خـون و         كوليت گرانولوماتوز   

   )9(.باشد كورتون با دوز بالا مي
هرمانـــسكي پـــودلاك،     در چـــدياك هيگاشـــي و ســـندرم 

هـاي شـايع پوسـتي ضـروري          مونيتورينگ و كنتـرل عفونـت     
  )10(.است

ــپلكس  ــا VACTERL    كمـ ــرونيم VACTER يـ ــك آكـ  ، يـ
)acronym (         است كه جهت توصيف يكـسري از خـصوصياتي
  .رود  بكار مي،دهند ه با يكديگر رخ ميك

    V :اي هاي ستون مهره آنومالي   
    A :anal atresiaبسته يا مقعد    
    C :هاي قلبي آنومالي   
    TE :وجود فيستول بين تراشه و مري  
    R :هاي كليوي آنومالي  
    L :Limb anomalies 11(هاي اندام يا آنومالي(   

هاست كه مكرراً در يك        طيفي از آنومالي       اين سندرم شامل  
هـاي ژنتيكـي در اغلـب         از نظر جنبـه    )3(.دهند  سمت بدن رخ مي   

بـراي بيمـاري،    . شـود   موارد به صورت اسپوراديك ديده مـي      
فاكتور ژنتيكي مسؤول شناخته نشده اسـت و بـروز بيمـاري            

از ميان متولدين زنده،    . باشد   تولد زنده مي   10000 در هر    6/1

 Stillهـم  % 12در عرض سـال اول خواهنـد مـرد و    % 85-50

born ــود ــد ب ــولاً VACTERLدر ســندرم  )13و 12(.خواهن ، معم
 ،براي تشخيص بيمـاري   . مورفيسم صورتي وجود ندارد     ديس

 3هــا لازم نبـوده ولــي حـضور حــداقل    وجـود تمــام آنومـالي  
هـر چنـد    . آنومالي از موارد ذكر شـده فـوق، ضـروري اسـت           

ست امـا يـك ريـسك افـزايش يابنـده در            بيماري اسپوراديك ا  
ــده    ــابتي مــشاهده گردي ــادران دي ــد شــده از م ــوزادان متول ن

تـر ديـده       بيش 18 و   13هاي    اين سندرم در تريزومي    )11(.است
هاي افتراقي آن شامل سندرم مكـل، سـندرم           شده و تشخيص  

  )13(.باشد مي) Zellweger(پوتر و زلوگر
تـوان گفـت، آلبينيـسم     ه عنوان خلاصه مـي ـه و بــ    در خاتم 

ــراه اســت و    ــالي هم ــدون آنوم ــاري ب ــك بيم ، VACTERLي
باشـد كـه تـاكنون        هـاي متعـدد مـي       سندرمي شـامل آنومـالي    

ه ـت ك ـ ـده اس ـ ـزارش نـش  ــم گ ــاري با ه  ـهمراهي اين دو بيم   
ي ايـن دو بيمـاري گـزارش        ـدر اين مقاله اولين مـورد همراه ـ      

  . شد
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The First Case Report on Neonatal Familial Oculocutaneous Albinism 
Associated With VACTERL Syndrome 

 
 

                                             I                                    II                                              II 
*N. Khalesi, MD            F. Salehi, MD            K. Keshavarz, MD 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

Abstract 
    Introduction: Albinism refers to a group of inherited conditions. People with albinism have little or no pigment in their 
eyes, skin and hair. Albinism doesn't occur together with other anomalies with the exception of a case associated with 
microcephaly and digital hypoplasia. VACTERL is a syndrome consisting of multiple anomalies such as vertebral anomalies, 
anal atresia, cardiac anomaly, tracheoesophageal fistula, renal and limb abnormalities. Incidence of VACTERL is 1.6 in 
10000 live borns and occurs sporadically. Occurrence of albinism and VACTERL together has not been reported yet.  
    Case Report: A 3 day-old term neonate with oculocutaneous albinism phenotype associated with VACTERL syndrome 
underwent surgery for correction of his anomalies, but because of post operative sepsis and its complications died after few 
days. 
    Conclusion: Albinism includes a group of clinical conditions that occurs sporadically without associated anomalies. This 
is the first report of association between albinism and VACTERL syndrome. 
 
 
 
 
Key Words:    1) Albinism     2) Sporadic     3) Anomaly    
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