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استئوژ ايسندرم مپرفكتاينسيس
استخوان( )نقصتكوين
تنظيم و مشتاقيان:ترجمه يزد/حسين استان ابركوه ايثار آموزشگاه

چكيده
تكـويننياستئوژ نقـص سندرم يا ايمپرفكتا سيس

مي لاعلاجي ژنتيكي بيماري شاملاستخوان كه باشد
ــديد ش ــسيار ب ــا ت ــم ملاي ــوع ن از ــاگوني گون ــف طي

مـرگ.باشدمي بـا همـراه اغلـب آن شـديد نـوع كه
.است
استخوان� مداوم ماهيچهشكستگي ضعف هايها،

و قرنيه آبي رنگ اين...بدن، علايم جمله سندرماز
.است
در� ــه ك ــلاژن ك ــام ن ــه ب ــي پروتيين در ــتلال اخ

شـودبافت مي يافت استخوان نظير بدن همبندي هاي
است سندرم اين عمده .علت

تنهــا� و نـدارد اي ملاحظــه قابـل درمــان بيمـاري
بيمـاريروش علايـم اصلاح يا جلوگيري براي هايي

دارد .وجود
حــداقل� والــدين كـه فــاميلي هــاي ازداوج عـدم
توصـــيهد هـــستند بيمـــاري هـــاي ژن از يكـــي اراي

.شودمي

مقدمه
ــتلال اخ ــوع ن ــك ي ــتخوان، اس ــوين تك ــص نق
اســـت اســـتخوان شـــكنندگي و تـــردي مـــادرزادي

نــوع كــلاژن كننــده ــد ك ژن جهــش اثــر در ــه ك
ــوييني( پروتـ ــره ــد)A2وA1زنجيـ دهـ ــي مـ .رخ

اســتخوان تكــوين نقــص بيمــاري چهــارنوع حــداقل
اســت شــده ملايــمنــوع.توصــيف شــكل يــك،

ــت اسـ ــاري ــديد.بيمـ شـ ــسيار بـ ــكل شـ ، دو ــوع نـ
اســـت شـــديد.بيمـــاري نـــسبتاً شـــكل ، ســـه نـــوع

مـــشخص طـــور بـــه چهــار نـــوع و اســـت بيمــاري
است نشده .تعريف

مبتلا افراد فراواني
ــاري بيم ــي ــتخوان«فراوان اس ــوين تك ــص در»نق

ــا ــر1آمريك ه در ــر ــرآورد20000نف ب ــده زن ــد تول
نــژ.شــودمــي نظــر تفــاوتياز هيچگونــه جــنس، و اد

و ــژادي ن مختلــف هــاي گــروه در بيمــاري ــرخ ن در
است نشده گزارش مرد و زن جنس .دو

فرد در بيماري تاريخچه
اما� باشند، مي بيمار خانواده داراي اغلب بيماران

جديـد هـاي جهـش اثـر در بيماري موارد، برخي در
گردد مي .ايجاد

صـ� يــك دنبـال بــه ، عمومـاً جزيــيبيمـاران دمه
شوند مي شكستگي .دچار
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تـصاد� و كـوفتگي اثـر در سـادگي به ،فبيماران
مي آسيب و صدمه .شونددچار

در� مكـرري شكـستگي بيمـاران، در است ممكن
شود ديده جزيي صدمات شكستگي.اثر اين چند هر

يابد مي بهبود سهولت .به
اسـت� بيمـاري اين بروز ديگر شكل بـه.ناشنوايي

در كه نوع50حدودطوري افراد چهـلIدرصد تـا
شوند مي ناشنوا .سالگي

نوع.1 هاي بيماري(Iويژگي ملايم )فرم
است� بيماري نوع ترين ملايم و ترين .شايع
هـاي� استخوان در شكلي تغيير هيچگونه بيماران

دهند نمي نشان .بلند
مي� يـاقرنيه روشن خاكستري بنفش، آبي، تواند

باشد بلند .سفيد
استق� طبيعي به نزديك يا طبيعي معمولاً .د
است� شكل مثلثي .صورت
معني� كاهش و ها ماهيچه ضعف مفاصل، سستي

بيماري ملايم اشكال در حتي عضلاتي نيروي در دار
دارد .وجود

ايـن� كـه دهـد رخ اسـت ممكن شنوايي كاهش
ــل اواي از ــب اغل ــاهش ــا20ك ــروع30ت ش ــالگي س

.شودمي
طبي� كلاژن آنساختار توليـد ميـزان امـا اسـت عي

است طبيعي حد از .كمتر

نــوع.2 هــاي حــاد(IIويژگــي بــسيار فــرم
)بيماري

است� بيماري شديد بسيار .شكل
مرگ� يـااغلب تولـد هنگام نوزادان و است آور

مي آن از پس .ميرندكمي
شود� ظاهر است ممكن رنگ آبي .قرنيه

شكستگي� داراي بيماران رحمـي(تمام )1داخل
.هستند
استخوان� و شوند مي كوچك ها بلنـددنده هاي

دهند مي شكل تغيير شدت .به
مي� توليد طبيعي غير شكل به .شودكلاژن

نوع.3 هاي بيماري(IIIويژگي حاد )فرم
شكنند� مي سادگي به ها ها.استخوان شكستگي

ايكـس اشـعه و شوند مي ظاهر تولد هنگام در اغلب
شكستگي است نـشانممكن را رحمـي دوران هـاي

.دهد
بــا� مفاصــل بيمــاري داراي اســت مكــن بيمــاران

و مـداوم دردهـاي ضـعيف، هاي ماهيچه زياد، نرمي
نوزادي طي در جمجمه شكل تغيير و استخوان مزمن

.باشند
بالا� حركتي هاي اندام شكل )دست(تغيير
رنــگ� داراي يــاقرنيـه بــنفش آبـي، متنــوع هـاي

است روشن .خاكستري
شـكل� مثلثي صورت داراي است ممكن بيماران

باشند سپري پيشاني .با
دهد� رخ است ممكن شنوايي .كاهش
شود� مي توليد طبيعي غير شكل به .كلاژن

نوع.4 هاي نـشده(IVويژگي تعريـف فـرم
)بيماري

نـشده� شناسـايي روشـن طـور به بيماري نوع اين
نگرديـ فـراهم آن نـوع مـورد در اجتماعي و دهاست

.است
نوع� بين بيماري شدت نظر نـوعIاز قـرارIIIو

.دارد
شكننداستخوان� مي سادگي به هـاشكـستگي.ها

مـي شـروع نـوزادي دوران از چنـدمعمولاً هـر شـود
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دهد رخ است ممكن نيز جنيني .شكستگي
است� متوسط قد از تر كوتاه بيماران .قد
سفيد� به نزديك يا سفيد طبيعي(قرنيه )رنگ
شكل� مثلثي صورت
دهد� رخ است ممكن شنوايي كم
شود� مي توليد طبيعي غير شكل به .كلاژن

بيماري علت
ارثـــي بيمـــاري يـــك تكـــوين نقـــص بيمـــاري

صــرف كــه كلينيكــياســت اشــكال از ،آننظــر
ــرل كنت ــب غال ــل آل توســط ــوارد م ــام تم در ــاً تقريب
جديــد يافتــه جهــش ژن يــك شــامل يــا و شــود مــي

است .غالب

بيماريتشخ يص
ارزيـابي� جهت پوست بافت برداري نمونه شامل

باشد كلاژن مقدار و .ساختار
ايكس� اشعه
گلو� و بين گوش، ساختن(بررسي آشكار جهت

شنوايي )كمي

بيماري درمان
دار� هيچ امروز به درمـانيوتا روش يـا جراحـي ،

اســ تكــوين بيمــاري قطعــي بهبــود باعــث خوانتكــه
نشده يافت .استگردد،

اصـلاحروش� يـا جلـوگيري منظـور بـه كـه هايي

مي صورت بيماري عبارتعلايم ازگيرد :اند
شكستگي� برابر در مواظبت
جراحي�
فيزيوتراپي�
ويلچـر،� نظيـر كننـده كمـك وسـايل از استفاده

بـا افـراد بـراي ويـژه بـه ملزومات ديگر و بند و بست
بيماري شديد نوع

انجـــ� جهـــت مبـــتلا افـــراد وتـــشويق ورزش ام
راتمرين عـضلات نيـروي و هـا اسـتخوان كـه هـايي

دهد مي .پرورش
شكل� درماني، آب و ايـنشنا معمول و عام هاي

تجـويز مبـتلا افـراد بـراي كـه اسـت هـا تمرين گونه
.شودمي
مــديريت� بــراي اســت ممكــن جراحــي مداخلــه

گيرد قرار ملاحظه مورد زير شرايط در :بيماري
شكستگي	
استخوانخميدگي	
هـاي	 اسـتخوان چرخش و يكطرفه انحناي

ها(پشت )مهره
ــت	 جه ــت اس ــن ممك ــين همچن ــي جراح

ــورد م ــستادن اي و ــستن نش ــايي توان ــداري نگه
گيرد قرار .ملاحظه

يــك	 اســتخوان تكــوين نقــص بيمــاري
بــه احتيــاج كــه اســت رونــده پــيش شــرط
شـــكل تغييـــر از ــا تـ دارد طـــولاني مـــديريت

گرفتاري و بعديبدن شودهاي .ممانعت
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