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 ارمغان دانش، مجله علمي پژوهشي دانشگاه علوم پزشكي ياسوج

  )١٣٤(شماره پي در پي١٣٩٨مرداد و شهريور  ،٣، شماره٢٤دوره 

 

كودكان يك ساكس در  يت يماريب گزارش دو مورد

  خانواده
  

  2هفاطمه عادلي زاد، 2نيفريبا مردا، .*2ندا شريفي. ،1رقيه رحماني

  

، دانشگاه علوم پزشکي گناباد، دانشجويی تحقيقات کميته۲،، دانشگاه علوم پزشکي گناباد، ايرانمرکز تحقيقات توسعه اجتماعی و ارتقای سلامت۱

  ،گناباد، ايران

  

  ۲۰/۰۳/۱۳۹۸:تاريخ پذيرش          ۰۲/۰۵/۱۳۹۷تاريخ وصول: 

  

  ده:يچك

 يسـلول  يهـا  زوزومي ـل درون ديپيکواسـفنگول يگل تجمـع  از يناش ـ يعصب و مغلوب یاتوزوم نادر يماريب کي ساکس يت نه و هدف:يزم

  ميآنـز  نقـص  و تي ـفعال کاهش باعث جهش نيا که باشد  می (HEXA)هگزوزآمينيداز بتا ژن در جهش از يناش ديوزيگانگل است. تجمع

HEXAگيـري فعاليـت آنـزيم     در يک خانواده که با اندازهساکس  يت يماريمورد ب دوگزارش تعيين و ن مطالعه يهدف از ا شود.  می

  ، بود.ييد شدهأت Aبتا هگزوزآمينيداز 

  

 و شـده  پسـرفت  دچـار  ازآن پـس  و بـود  يع ـيطب باًيتقر يماهگ۹او تا  یکودک تکامل و که رشد يا ساله ۳دختر  ؛مورد اول مار:يب يمعرف

 شـم ته چ نهيمعا . دربود رشد ريخأت و يريپذ کيتحر ان،ياطراف به توجه عدم چشم، يعيطب ريغ حرکات بلع، تمشکلا يظاهر ميعلا يدارا

 گـزارش   A دازي ـنيهگزوزآم بتام يآنز تيفعال در مار، نقصيخون ب نمونه يابيدر ارز است. داشته وجود طرفه دو يلاسيگ قرمز لکه ماريب

 و رشـد کـه   يا سـاله  ١پسر  ،مورد دوم شد. فوت يسالگ ۳سن  در کودک ، لذاشد دييأت ساکس يت يماريب صيتشخ اساسن يا بر و شد

 ان،ي ـاطراف بـه  توجه عدم شامل که يظاهر ميعلا يدارا و شده تکامل و رشد در ريخأت دچار نآ از پس و بوده يعيطب يماهگ ۶تا  او نمو

. شـده اسـت   تکامـل  پسرفت و يذهن يماندگ عقب ،ييناشنوا بوست،ي ها، اندام کنترل عدم و عضلات يشل ،يتنفسمشکلات  ،يريپذ کيتحر

 A دازي ـنيبتاهگزوزآم ميآنـز  تي ـفعال در خون، نقـص  نمونه يابيدر ارز داشت. وجود طرفه دو يلاسيگ قرمز لکه ماريب چشم ته نهيمعا در

  شد. دييأت ساکس يت يماريب صيتشخ اساس نيا بر و شد گزارش

  

 يهـا  مهـارت  دادن دسـت  از شـرونده، يپ ضـعف  مي ـک از علايدچار هر  يکه پس از مدت يعيدر کودکان با رشد و نمو طب :يريگ جهينت

وند، ش ـ  می چشم ته در يلاسيگ قرمز يها تشنج و وجود لکه ،ييشنوا کاهش و يکور ،يريپذ کيتحر ،يحرکت واکنش شيافزا ،يحرکت

  رد.ينظر قرار گ ساکس مد يت يماريص بيد تشخيبا

  

 يلاسيقرمز گ يها لکه ،GM2ديوزي، گانگلدازينيم هگزوزآميساکس، کمبود آنز يت يماريب :يديكل يها واژه

  

  ييقات دانشجويته تحقيکم، گناباد يس دانشگاه علوم پزشکيپرد ي،فيندا شر سنده مسئول:ينو*
Email: sharifin921@gmail.com      
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  مقدمه

و اتوزومــال مغلــوب  يمــاريک بيــســاکس  يتــ

د يوزيد(گانگليپيکواســفنگولياز تجمــع گل يناشــ يعصـب 

GM۲( تجمـــع اســـت يســـلول يهـــا زوزوميـــدرون ل .

از جهــــــش در ژن  يناشــــــ GM۲ ديــــــوزيگانگل

ن جهــش يــباشــد کــه ا  مــی) A)HEXAبتاهگزوزآمينيــداز

  .)۱(دشو  می HEXAم يت و نقص آنزيباعث کاهش فعال

 يهـود يت ي ـسـاکس در جمع  يت يماريب وعيش 

مورد گـزارش شـده    ۳۶۰۰در   ۱به صورت  يشکنازا

ــال ــا  يدر ح ــه در س ــر جمعيک ــ تي ــه در    ۱وع آن يا ش

ــت  ۳۶۰۰۰۰ ــورد اس ــهودي. م ــکنازي ــل  يان اش از نس

هســتند. از ســال  يو شــرق يمرکــز يان اروپــايــهودي

 يهـا  پروتکـل  يشـکناز آ يهودي يها تيدر جمع ۱۹۷۰

 ل از ازدواج قب يصيتشخ يها شامل تست که يغربالگر

ن ي ـ، آغـاز شـد کـه اسـتفاده از ا    بود يو دوران باردار

سـاکس   يت ـ يمـار يب درصد ۹۰ ها باعث کاهش پروتکل

 يهـا  تيکه در جمع يشد در حال يشکنازآان يهوديدر 

ش داشته يبرابر افزا ۳ـ۴ يماريبن يوع ايش يهودير يغ

تولد نرمال  يها رشد و تکامل نوزادان در ماه. )۲(تسا

آغاز شده  يماهگ ۲ـ۶از حدود يمارين بيم ايعلا است.

ن ي ـکـه ا  يصـورت ه کنـد ب ـ   مـی شـرفت  يو به سـرعت پ 

جـان خـود را از دسـت     يسـالگ  ۲ـ۵ن يماران در سنيب

بـه صـورت    يمـار ين بي ـاک يم کلاس ـيعلا .)۱(دهند  می

، يحرکت ـ يهـا  شرونده، از دست دادن مهارتيضعف پ

و  يينـا ي، کـاهش ب يريپـذ  کي ـهـا، تحر  ش رفلکـس يافزا

در اکثـر نـوزادان بـه     شـود.   مـی افت يتشنج  و ييشنوا

 يهـا  ، لکهدر مغز و نورون GM۲د يوزيعلت تجمع گانگل

ت ي ـاشـود و در نه   مـی ده يدر ته چشم د يلاسيقرمز گ

ــات  ــوزاد يســيو اسپاست يباعــث وضــع نب                     ته و مــرگ ن

رنـج   ين نـوزادان از پنومـون  ي ـاکثـر ا  .)۱و ۳(شـود   می

. )۱(رنـد يم  مـی ن عارضه يت در اثر ايبرند که در نها  می

ه ي ـسـاکس شـامل تجز   يت يماريص بيتشخ يها روش

 يزهـا ياسـت. در آنال    مـی يآنز يزهايو آنال DNAل يتحل

در سـرم   HEX Bو  HEX Aم يت آنزيزان فعالي، ميميآنز

ن ي ـرد کـه ا ي ـگ  مـی قـرار   يها مـورد بررس ـ  تيو لکوس

ا ي ـت ينوس ـيآم يهـا  سلول يتوان بر رو  میرا  يبررس

ن تسـت در  ي ـج  اينتـا انجـام داد.   يپرز جفت يها سلول

شـود و    می، مثبت گزارش HEX Aم يصورت کاهش آنز

ن تست ممکن است در مادران باردار و زنان استفاده يا

ش يبه علت افزا يهورمون يريشگيپ يها کننده از روش

بـه   کاذب باشـد،  يج منفينتا يدارا HEXA   میسطح سر

ــ  ــيهم ــت بررس ــت جه ــدر ا ين عل ــراد، باي ــن اف د از ي

ا مـبهم  ي ـر صـورت مثبـت   استفاده شود. دها  تيلکوس

. )۱(شـود   می هيتوص DNAز يانجام آنال ،ن تستيشدن ا

 يهـا  ونيکاس ـياز اند يک ـين يوالـد  يدو بودن هرناقل 

 يجفت ـ ياز پرزهـا  يبـردار  ا نمونـه ي ـنوسنتز يانجام آم

   .)۳(است

مـورد   ۶پور و همکاران در مقالـه خـود    يهاد

م فـوق  يعلا يساکس که دارا يت يماريکودک مبتلا به ب

ران، ي ـا رسد در  می به نظر .)۴(اند ارش کردهاند گز بوده

ــه دل ــب ــايل شــي ــام يوع ازدواج ه ــاري، بيليف ــا يم  يه

هـدف از   .)۵(ع باشـد يساکس شا يجمله ت از يکيمتابول
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ــا ــهي ــين و، ن مطالع ــورد ب  تعي ــزارش دو م ــاريگ  يم

ت ي ـفعال يري ـگ کـه بـا انـدازه    ک خانوادهيدر  ساکس يت

  باشد.  می، د شده استييأت Aداز ينيم بتا هگزوزآميآنز

  

  گزارش مورد

، فرزند دوم خانواده سه سالهدختر  ؛مورد اول

شـاوند درجـه دو و سـالم و محصـول     ين خويبا والـد 

بود. وزن نوزاد موقـع   يعيمان طبيو زا يعيطب يحاملگ

ــد  ــد گــرم ۲۶۵۵تول ــر و دورســر  يســانت  ۴۸، ق  ۳۲مت

روده و  يبا ناهنجـار  کودک ييپسر داتر بود. م يسانت

 ۱در سـن  ، يدن دسـتگاه تناسـل  بـو  يعير طبيمقعد و غ

 ۹رشـد و تکامـل کـودک تـا     . فوت شـده اسـت   يسالگ

 و پـس از آن دچـار پسـرفت   بود  يعيطب باًيتقر يماهگ

ر ي ـحرکات غ ،مشکلات بلع يظاهر ميعلا يشده و دارا

 و يريپـذ  کين، تحراي، عدم توجه به اطرافچشم يعيطب

مـار لکـه قرمـز    ينه ته چشـم ب ي. در معار رشد بوديخأت

ش يآزما .)۱(شکل ه استدو طرفه وجود داشت يلاسيگ

 يدر سـونوگراف مار انجام نشـد.  يب يمغز استخوان برا

س بـا  يازيتيکرو ليم ۲ر يتصو يادرار يها و مجار هيکل

 ه چپ گـزارش يکل يس  فوقانيمتر در کال يليم ۱امتر يد

ر نرمــال يــغ يار مغــز کــودک در دوســالگ. نــوديــگرد

ف ي ـکـدورت خف  ،کـودک مغـز   MRI . دردي ـگزارش گرد

 پارانـازال مشـهود بـوده اسـت.     يهـا  نوسيو س ـ ين ـيب

و  يپنومـون از جملـه   يل ـين نوبت با دلايکودک در چند

 يمارسـتان بسـتر  يت در بيون گاسـتروآنتر يراسيآسپ

ر ک ديمراکز متابولاز  يکيمار به يد. نمونه خون بيگرد

ــان ارســال و در نهاآ ــلم ــص دري ــفعال ت نق ــز تي  ميآن

 ن اسـاس ي ـگـزارش شـد و بـر ا   A  دازي ـنيآم بتاهگزوز

 ۳کودک در سن  د شد.ييأساکس ت يت يماريص بيتشخ

  فوت شد. يسالگ

 خانواده سوم فرزند ساله، کيپسر  ؛مورد دوم

 محصـول  و سـالم  و دو جـه  در شـاوند يخو نيوالـد  با

 موقـع  نوزاد بود. وزن يعيطب مانيزا و يعيطب يحاملگ

ــد ــرم، ۲۸۸۰تول ــد گ ــر يســانت ۴۸ ق  ۳۳ ســر دور و مت

 يمـار يعلـت ب ه ز ب ـي ـبـود. خـواهر کـودک ن    متر يسانت

د که شرح حـال آن  يفوت گرد يساکس در سه سالگ يت

 ۶کودک تا  رشد و نمودر گزارش اول ذکر شده است. 

ر در رشـد  يخأن دچار تآپس از  وبوده  يعيطب يماهگ

عـدم   ؛شـامل کـه   يم ظـاهر يعلا يو داراو تکامل شده 

 ،يمشـکلات تنفس ـ  ،يريپـذ  کي ـتحر ان،ي ـتوجه به اطراف

 ،ييناشنوا بوست،ي ها، عضلات و عدم کنترل اندام يشل

نه تـه  يمعا در .و پسرفت تکامل است يذهن يماندگ قبع

 .دو طرفه وجـود داشـت   يلاسيقرمز گ مار لکهيچشم ب

توجـه بـه   بـا   د.ي ـنوار مغز کودک نرمـال گـزارش گرد  

سـاکس   يک فرد مبتلا به ت ـيو وجود  ينيبال يها نشانه

 يمــاهگ ۷ســاکس در  يدر خــانواده احتمــال وجــود تــ

ــه شــد. مطــرح ــاريب خــون نمون ــه م ــي ب ــز از يک  مراک

 تيفعال در قصت نينها در و ارسال مانآل در کيمتابول

 ني ـا بـر  و شـد  گـزارش  A دازي ـنيآم هگـزوز  بتـا  ميآنز

ن يچن ـ . همشد دييأت کسسا يت يماريب صيتشخ اساس

 پســــــــس و فاهيــــــــش ايتــــــــرضدر ابتــــدا 

 و تفادهــ ـاس جهت نيوالــد از يــــــکتب ايتــــــرض

  .گرديد اخذ  کودکانکي ـپزش اتـاطلاع زارشـگ
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  لكه قرمز گيلاسي دو طرفه: 1شكل 

  

  

   بحث

ــاريب ــ يمـ ــاکس يتـ ــ سـ ــاريب کيـ ــادر يمـ                   نـ

 مغلوب   میاتوزو صورت به که است کيمتابول  ـ يکيژنت

 مينـز درآ نقص يماريب نيا جاديا علت .رسد  می ارث به

ــا ــنيهگزوزام بت ــع و  Aدازي  در ديپيکواســفنگوليگل تجم

 هگـزوز  بتـا م ينـز آ نـوع  است. دو يسلول يها زوزوميل

ــنيام ــدار دازيـــــ ــنيبتاهگزوزام ،ميـــــ  و  A دازيـــــ

 ژن هليوس ـ بهA دازينيبتاهگزوزام.  Bدازينيبتاهگزوزام

HEXA دازي ـنيبتاهگزوزام و  B ژن ي لهيوس ـ بـه  HEXB 

 مينـز آ در نقـص  باعـث HEXA در جهـش  شـود.   مـی  کد

 شود  می ساکس يت يماريب جاديا وA  دازينيبتاهگزوزام

 در نقـص  باعـث  HEXB ژن ردنقـص   کـه  يصـورت  در

 ني ـا کـه  شـود   می هم با B و A دازينيم بتاهگزوزا مينزآ

 وعيش ـ .)۵(کنـد  يم ـ ادج ـيا را سـندهوف  يمـار يب نقص

  )۶(اسـت  تولـد  ۳۲۰۰۰۰هر  از مورد ۱، يماريب يجهان

 کـودک  ۲۰۰هـر   در ۱ يغرب ـ يکشـورها  در آن وعيش

 ماننـد  هـا  تي ـجمع از يبرخ ـ در آن وعيش ـ اما ،)۴(است

 و کبـــک هيـــناح در تبــار  يفرانســـو يهـــا ييکانــادا 

 شـتر يب برابـر  ده اروپـا،  شـرق  يشـکناز آ يهـا  يهودي

   .)۴و ۶(است

 شـکل  سـه  بـه  ينيبال نظر از ساکس يت يماريب

 نـوع  ،حـاد  و کيکلاس ـ يرخواريش ـ نوع ؛کند يم تظاهر

 و اسـت  رسري ـد نآ يهـا  نشـانه  که حاد، تحت يجوان

 مـزمن  و يبزرگسـال  نـوع و  دارد يکندتر يماريب ريس

 شـرفت يپ و شروع ،بلوغ و يجوانن يسن از ها نشانه که

تعيــين و  هــدف از ايــن مطالعــه،، لــذا )۴(دارد يکنــدتر

ساکس در يک خانواده که  گزارش دو مورد بيماري تي

ييـد  أت Aگيري فعاليت آنزيم بتا هگزوزآمينيداز  با اندازه

  باشد.  شده است، می

 ۶از  يمــاريم بي ـگـزارش شــده علا  مـوارد در  

ــودشــروع شــده  يمــاهگ ــرم درکــه  ب  يرخواريشــ ف

 شـروع  يمـاهگ  ۶سـن   از ها نشانه معمولاًز ين کيکلاس

 کي ـ انندـــــ ـم رخوار،يش يماهگ۳ـ۶سن  در شود.  می

 بـه  نامـا بعـد از آ   ،دارد يع ـيطب رشد سالم، رخواريش

 کسـب  يهـا  مهـارت  شـود.   می يعصب افت دچار جيتدر

 ياريهوش ـ سـطح  دهـد.   می دست از را سن نآ تا شده

 جيتدر به شود.  می ريپذ کيتحر رخواريش افته،ي کاهش

 ييشـنوا  شده، تشنج و   میعمو ضعف دچار رخواريش

در مـوارد   .)۵(ابـد ي  مـی  کـاهش  جيتـدر  بـه  او يينايب و

ن  در يچن ـ ت شـد و هـم  اف ـيم ين علايز ايگزارش شده ن

 يک ـيکـه   ده شـد، ي ـد يلاسي، لکه قرمز گينه چشميمعا

 در و اسـت  يلاس ـيگ قرمـز  لکـه  ينيبـال  مي ـعلا گرازيد

 ک،يـــمنپين هـــوف، ســـند ســـاکس، يتـــ يمـــاريب

. )۷(شـود   مـی  دهي ـد سيدوزيسـال  و GM1دوزيوزيگانگل

ــ ــاران دو و يفقتش ــورد همک ــاريب م ــ يم ــاکس يت  س
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عـلاوه بــر   کردنـد.  گــزارش را يرخوارگيش ـ کيکلاس ـ

فسـفاتاز   ديزان اسيم هر دو مورد در ،م ذکر شدهيعلا

، يانيــماخــتلال در بخــش  MRIو در  مــار بــالايخــون ب

بـود. در مـورد    گزارش شده ونينزاسيليس مينشانه د

سـم  يرسوتيهافه خشن همراه بـا  ينه قيز در معايدوم ن

 يوپس ـيب ،بـزرگ  يو کبد مختصـر  کرد  میجلب توجه 

ش مغز يآزما بود و زهياستئاتوز ژنرالنشان دهنده کبد 

 يهـا  روش .)۵(دي ـمار نرمـال گـزارش گرد  ياستخوان ب

 وDNA ليتحل هيتجز شامل ساکس يت يماريب صيتشخ

موارد گـزارش   خون نمونه. )۵(است   میيآنز يزهايآنال

 و ارسـال  آلمان در کيمتابول مراکز از يکي به زيشده ن

 ميآنــز تيــفعال در نقــص ت بــا توجــه بــه  يــنها در

د ييأساکس ت يت يماريص بي، تشخA دازينيبتاهگزوزآم

ن مطالعه، فوت مورد اول يا يها تياز محدود يکي شد.

  بوده است. يو ينيکامل بال يقبل از بررس

مـاری  ين بيی که فرزند مبتلا به ايها در خانواده

همـه   کی برایيده شده است، مشاوره و بررسی ژنتيد

  فرزندان انجام شود.

  

   يريگ جهينت

ک يساکس در  يت يمارين گزارش دو مورد بيا

 ،يمـار يب ني ـا اتـوزوم  وراثـت  لي ـدل هب ـ خانواده بـود. 

 ۵(باشـد   می درصد ۲۵ يبعد ياردبار در تکرار احتمال

 در يمــاريب نيــا تکــرار از يريشــگيپ يبــرا .)۵, ۴()۴و

 مينـز آ تي ـفعال يري ـگ اندازه با ديبا ،يبعد يها يباردار

 صيتشـخ  قي ـدق طـور  به يماريب ،Aز داينيمآزوزبتاهگ

 يضـرور  زي ـنHEXA  ژن جهش يبررس .)۵(شود داده

 يمـار يب حيصـح  صيتشخ صورت در جهينت در، است

 نيجن ـ ،فرزند دوم تولد از قبل توان  میخانواده،  کي در

 يريجلـوگ او  تولد از و ييشناسا را ساکس يت به مبتلا

  .)۴(کرد

  

  ر و تشكريتقد

ن مقالـه  ي ـن ايکـه در تـدو   يهمکـاران   میاز تما

کـه    مـی ن محترين از والـد يداشتند و هـم چن ـ  يهمکار

ــدان خــود را در اخت  ار مــا يــصــبورانه اطلاعــات فرزن

  م.يگذاشتند، سپاسگزار
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Abstract  
Background & aim: Tay–Sachs is a rare autosomal recessive and neurological disease caused by 
the accumulation of glycosphingolipid within cell lysosomes. Ganglioside accumulation is caused 
by a mutation in the beta-hexosaminidase (HEXA) gene and this mutation is reduced by HEXA. 
The study was to determine and report two cases of TS in a family confirmed by measuring the 
activity of beta hexosaminidase-A. 
 
Case Report: The first case was a 3-year-old girl whose developmental growth was approximately 
normal until she was 9 months old, after which she developed recurrence and had symptoms of 
swallowing problems, abnormal eye movements, distraction, irritability and growth retardation. On 
examination of the patient's eye, bilateral reddish-gray spots were observed. In the evaluation of 
the patient's blood sample, a defect in the activity of beta hexosaminidase-A was reported and 
accordingly the diagnosis of Tay–Sachs was confirmed, hence the child died at the age of three. 
The second case was a 1-year-old boy whose development was normal until 6 months of age, after 
which his development and growth delayed and had apparent symptoms including distraction, 
irritability, respiratory problems, muscle weakness and lack of limb control, constipation, deafness, 
mental retardation and finally regression evolved. On examination of the patient's eye, bilateral 
reddish-gray stains were observed. In evaluation of blood samples, deficiency in the activity of 
beta-hexosaminidase-A was reported and accordingly the diagnosis of Tay–Sachs was confirmed. 
 
Conclusion: In children with developmental disabilities, who may develop symptoms of 
progressive weakness, loss of motor skills, increased motor responsiveness, irritability, blindness 
and hearing loss, seizures and persistent red cherry spots in the eye after a period of time. the 
diagnosis of Tay–Sachs should be considered. 
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