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 مجلة دانشگاه علوم پزشكي بابل
  62-67 ، صفحه3192 هریورش، 5، شمارة پانزدهمدوره 

 

 فراوانی بیماریهای نورواکتودرمال )توبروس اسکروزیس، استورج وبر، نوروفیبروماتوزیس(

  و تظاهرات شایع آنها

(MD)محمدرضا صالحي عمران
(MD)رزا شاه حسيني، *1

 2
 

 

  دانشگاه علوم پزشكي بابل، مرکز تحقیقات بیماریهای غیرواگیر کودکان امیرکلا -3

 دانشگاه علوم پزشكي بابل -2

  

 16/12/91، پذيرش: 17/11/91، اصلاح: 3/7/91 دريافت:

 

 خلاصه
سهایر  البتهه   .موارد نادری مي باشند که مشخصه اصلي آنها وجود علائم پوستي و عصبي است (Neuroectodermal)بیماری های جلدی عصبي  سابقه و هدف:

هرات شایع این بیماریها و عامل اصلي بستری این بیماران مي باشد. هدف از این مطالعه بررسي ارگانهای بدن نیز بر اساس نوع بیماری مبتلا مي گردند. تشنج یكي از تظا

  .مي باشدشیوع بیماریهای توبروس اسكروزیس، سندرم استورج وبر، نوروفیبروماتوزیس و تعیین فراواني تظاهرات شایع این بیماریها 

، مراجعه نمودند 3137الي  3131ني که به درمانگاه و بخش اعصاب بیمارستان کودکان امیرکلا بابل بین سالهای پرونده بیمارابر روی این مطالعه مقطعي  مواد و روشها:

ي و بررسثبت ای پرسشنامه به آنها در  اطلاعات مربوط نورواکتودرنال بررسي و پس از دریافت آمار تعداد کل بیماران بستری، پرونده بیماران مبتلا به بیماریهای انجام شد. 

   گردید.

سال، همه بیماران مبتلا به صرع و دارای لكه های  36الي  3بودند. سن بیماران بین  TSC%( مبتلا به 9/1بیمار ) 21بیمار بستری شده،  2572از کل  يافته ها:

%( مبتلا به بیماری شبكیه چشم بوده اند. از کل 3/12فر )ن 3%( مبتلا به بیماری کلیوی و 13/27نفر ) 7%( مبتلا به بیماری قلبي، 12/31نفر ) 1هیپوپیگمانته در پوست، 

در پوست ناحیه انتشار شاخه  Port Win Stainبودند. همه بیماران مورد مطالعه مبتلا به صرع و لكه های  SWS%( مبتلا به 2/1بیمار ) 33بیماران بستری شده 

. یكي از بیماران مورد بودند NF%( مبتلا به 21/1بیمار ) 7ي بوده اند. از کل بیماران بستری شده %( مبتلا به بیماری چشم2/17نفر ) 2فرونتال عصب زوج پنجم مغزی و 

  بیمار ندول لیش در عنبیه و یک بیمار هامارتوم شبكیه داشته است. 2در پوست،  Case-au-lait spotsدارای لكه های متعدد آنها مطالعه مبتلا به صرع، تمامي 

تشنج مي باشد در نتیجه شیوع صد درصدی صرع در نورواکتودرنال شایعترین علامت بالیني و عامل اصلي بستری شدن بیماران لعه نشان داد که تایج مطان نتيجه گيری:

 باشد.  (Selection bias)این بیماران مي تواند بخاطر خطای سیستماتیک از نوع خطای انتخاب 

 وزيس، استورج وبر، نوروفيبروماتوزيس.نورواکتودرمال، توبروس اسکر واژه های کليدی:   

                                                        
  مي باشد.بابل علوم پزشكي دانشگاه پزشكي شجوی دانرزا شاه حسیني نامه پایان این مقاله حاصل 

 مسئول مقاله: *
 e-mail:salehiomran@yahoo.com                             1333-1227971 :کودکان امیرکلا، مرکز تحقیقات بیماریهای غیرواگیر کودکان، تلفنبابل، بیمارستان آدرس: 

 مقدمه 
توبروس اسكلروزیس بیماری ژنتیكي است که انتقال آن به صورت اتوزومال 

غالب مي باشد که علاوه بر سیستم عصبي مرکزی ممكن است یک یا چند ارگان 

حیاتي دیگر را نیز با شدت مختلف گرفتار نماید، از این رو نام فعلي آن کمپلكس 

مي باشد. مشخصه  (Tuberous Sclerosis, TSC) یسوس اسكروزتوبر

 این بیماری وجود هامارتوم ها در بسیاری از ارگان ها به خصوص مغز، چشم، 

کلیه ها، پوست و قلب مي باشد. در بعضي از این بیماران تنها تظاهر آن ممكن 

دی خفیف آن ممكن است هیچ اختلال عملكر است ضایعات پوستي باشد و موارد

(. موارد خفیف این بیماری اغلب تشخیص داده نمي شود لذا 3و2ایجاد نكند )

 تعیین دقیق بروز و شیوع این بیماری نسبتاً مشكل مي باشد. در مطالعات انجام 

 

 تولد زنده  31111تا  7111در  3بین  TSCشده شیوع تخمیني موارد کلینیكي 

از افراد باهوش نرمال و  TSC(. طیف تظاهرات عصبي مبتلایان به 3مي باشد )

بدون تشنج تا افراد عقب مانده ذهني همراه با تشنج متغیر است. تعیین دقیق 

درصد مبتلایان به صرع نیز مشكل است. گرچه مطالعات انجام شده شیوع تقریبي 

درصد را نشان مي دهند. در واقع شایع ترین تظاهر عصبي این  71-91بین 

تشنج در کودکان اغلب در سنین پایین ظاهر شده و  (.2بیماران تشنج مي باشد )

درمان آن نیز مشكل است. امروزه هیچ تست اختصاصي ساده و آساني جهت 

وجود ندارد. لذا تشخیص بر اساس نشانه های بیماری و  TSCتشخیص 

پاراکلینیكي و درمان آن بر حسب علائم بیماری مي باشد. درمان تشنج در ابتدا با 
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 مي باشداز سایر روش های درماني استفاده نج و در مراحل بعدی داروهای ضد تش

یک  (Sturge Weber Syndrome, SWS)(. سندرم استورج وبر 7-3)

 Port winاختلال جلدی عصبي است که با آنژیومای لپتومننژ و پوست صورت )

stain ( که به صورت تیپیک در محل توزیع عصب افتالمیک )شاخه اول عصب

(. 6زیلاری )شاخه ی دوم عصب پنجم( دیده مي شود بروز مي کند )پنجم( و ماگ

تولد ذکر شده است.   51111حدود یک در  SWSدر مطالعات انجام شده بروز 

(. 3تفاوت منطقه ای ذکر نگردیده و توارث آن به صورت اسپورادیک مي باشد )

بسیار متنوع و شامل صرع، نقص عصبي فوکال، سردرد  SWSتظاهرات عصبي 

حدود  SWSو اختلالات تكاملي است. در مطالعات انجام شده شیوع صرع در 

. کنترل صرع در این افراد مشكل و ممكن است (3) درصد متفاوت است 91-65

 لپسي باشند.  نیازمند جراحي اپي

نوروفیبروماتوزیس یک اختلال جلدی عصبي است که انتقال آن بصورت 

ارگانها نظیر استخوان، سیستم عصبي، بافت  اتوزومال غالب مي باشد تقریباً اغلب

نرم و پوست را گرفتار مي سازد. حدود هشت نوع فنوتیپ مختلف این اختلال 

نوع شایع  NF1شناخته شده که حداقل  با دو نوع اختلال ژنتیكي مرتبط است. 

نوع نادرتر بوده و نام دیگر آن  NF2محیطي است.  NFتر بوده و نام دیگر آن 

NF ست. در مطالعات انجام شده شیوع مرکزی اNF1  تا  2511به  3در حدود

تولد زنده است.  321111تا  51111به  3حدود  NF2تولد زنده و شیوع  1111

 بر اساس وجود کرایتریاهای بالیني و یافته های تصویربرداری  NFتشخیص 

 (. 9-33مي باشد )

زیس، سندرم هدف از این مطالعه بررسي شیوع بیماریهای توبروس اسكرو

مي استورج وبر، نوروفیبروماتوزیس و تعیین فراواني تظاهرات شایع این بیماریها 

 .باشد

 

 مواد و روشها
اطلاعات مندرج در پرونده های بیمارستاني مقطعي بر روی مطالعه این 

 3131بیماراني که در بخش اعصاب بیمارستان کودکان امیرکلا بابل بین سالهای 

س از دریافت آمار تعداد کل پرونده های ، انجام شد. پندبستری شد 3137الي 

بیماران بستری شده، پرونده بیماران مبتلا به توبروس اسكروز، سندرم استورج وبر 

و اطلاعات مربوط بر اساس پرسشنامه تنظیمي ثبت و بررسي و نوروفیبروماتوز 

ورد آنالیز م SPSS 15پس از وارد نمودن به کامپیوتر، توسط نرم افزار آماری 

 قرار گرفت. 

 

 

 يافته ها
الي  3131بیماراني که بین سالهای  ،پرونده های بیمارستاني 2572از کل 

%( 9/1بیمار ) 21در بخش اعصاب کودکان امیرکلا بابل بستری شدند  3137

%( پسر بودند. 3/26بیمار ) 33%( دختر و 2/52بیمار ) 32بودند که  TSCمبتلا به 

سال( بود. تمام بیماران مورد  3/2±21/2سال )متوسط  36الي  3سن بیماران بین 

%( مثبت 5/21بیمار ) 31مطالعه مبتلا به صرع بودند. سابقه خانوادگي صرع در 

بود. انواع تشنج در این بیماران به ترتیب شیوع شامل تشنج ژنرالیزه تونیک و 

تشنج %(، 31%(، تشنج پارشیال )2/36%(، اسپاسم کودکي )3/26کلونیک )

بار در روز، در  2% موارد تعداد تشنج بیش از 3/26%(، بود. در 31میوکلونیک )

% موارد 5بار در روز و در کمتر از  1% موارد 2/36بار در روز و در  2% موارد 2/11

در تمام بیماران انجام گردیده و  (EEG)یک بار بوده است. الكتروآنسفالوگرافي 

رش شد. سي تي اسكن مغز در تمام بیماران درصد موارد غیرطبیعي گزا 63در 

% موارد غیرطبیعي گزارش شد که در تمامي بیماران 6/95انجام گردید. در 

 MRI Brainبیمار تحت  31دیده شد.  (Calcification)کلسیفیكاسیون 

(Magnetic Resonance Imaging)  بیمار  9مغز قرار گرفتند که در

 Mental)دید. عقب ماندگي ذهني گزارش گر (Tuberous) پس%( توبر91)

Retardation)  ( دیده شد. تمام بیماران دارای لكه های 3/26نفر ) 33در%

بیمار  7%( مبتلا به بیماری قلبي، 12/31بیمار ) 1هیپوپیگمانته در پوست، 

%( مبتلا به بیماری شبكیه 3/12بیمار ) 3%( مبتلا به بیماری کلیوی و 13/27)

%( مثبت بود. در 6/23بیمار ) 5در  TSCوادگي بیماری چشم بودند. سابقه خان

 نبوده اند.  TSCوالدین این بیماران مبتلا با بیماری بالیني  ،هیچ کدام از موارد

 SWS%( مبتلا به 2/1بیمار ) 33پرونده های بیماران تعداد  2572از کل 

 1ان بین %( پسر و سن بیمار2/17بیمار ) 2%( دختر و 7/71بیمار ) 6بوده اند که 

سال( و تمام بیماران مورد مطالعه مبتلا به صرع  33/2±37/3سال )متوسط  6الي 

در تمام بیماران منفي و سابقه خانوادگي  SWSبوده اند. سابقه خانوادگي بیماری 

%( مثبت بود. انواع تشنج در این بیماران به ترتیب شیوع 2/33بیمار ) 2صرع در 

%( و 2/33%(، تشنج میوکلونیک )6/62لونیک )شامل تشنج ژنرالیزه تونیک و ک

%( و سن شروع اولین تشنج در تمام بیماران زیر یک سال بود. 3/9تشنج پارشیال )

بار در روز و  2% موارد بیش از 2/33بار در روز، در  3% موارد تعداد تشنج 7/71در 

بار در روز بوده است.  2% موارد 3/9بار در روز و در  1% موارد 9در 

% موارد غیرطبیعي 3/33كتروآنسفالوگرافي در تمام بیماران انجام شد که در ال

گزارش شد.  سي تي اسكن مغز در تمام بیماران انجام شده بود که در تمام موارد 

 (Calcification)% بیماران کلسیفیكاسیون 6/62در  .غیر طبیعي گزارش شد

%( 3/9بیمار ) 3ر د  (Mental Retardation)دیده شد. عقب ماندگي ذهني 

در پوست ناحیه  Port win stainو تمام بیماران دارای لكه های مشاهده شد 

%( مبتلا به بیماری 2/17بیمار ) 2انتشار شاخه فرونتال عصب زوج پنجم مغزی و 

 چشمي بوده اند.

بودند  NF%( مبتلا به 21/1بیمار ) 7پرونده های بیمارستاني  2572از کل 

سال )متوسط  37الي  2بیمار دختر بوده اند. سن بیماران بین  2بیمار پسر و  2که 

عقب ماندگي ذهني  .سال( و یكي از بیماران مورد مطالعه مبتلا به صرع بود 31

(Mental Retardation)  .تمام بیماران لكه های در در هیچ مورد دیده نشد

بیمار  3در بیمار ندول لیخ در عنبیه و  2در پوست و  Café-lait spotsمتعدد 

 هامارتوم شبكیه مشهود بود. 

 

 

 بحث و نتيجه گيری 
 مبتلا %(9/1بیمار ) 21، پرونده های بیمارستاني 2572در مطالعه ما از کل 

 21ذکر نشد و از کل  TSCبودند. اختلاف جنسي در بروز و شیوع  TSCبه 

ودند. %( پسر ب3/26بیمار ) 33%( دختر و 2/52بیمار ) TSC 32بیمار مبتلا به 

دارای  TSC% بیماران مبتلا به 51و همكارانش حدود  Connoly طبق مطالعه

بسیار متنوع است بصورتي که  TSCتظاهرات کلینیكي (. 2هوش نرمال بوده اند )

در بعضي از این بیماران تنها تظاهر آن ممكن است ضایعات پوستي باشد و در 
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 و همكارانمحمدرضا صالحي عمران ؛  فراواني بیماریهای نورواکتودرمال )توبروس اسكروزیس، استورج وبر، نوروفیبروماتوزیس( و...

 

اد ننماید زیرا موارد خفیف موارد خفیف آن ممكن است هیچ اختلال عملكردی ایج

این بیماری همیشه تشخیص داده نمي شود، تعیین دقیق بروز و شیوع این بیماری 

و  Connoly و همكارانش و Leungنسبتاً مشكل مي باشد. طبق مطالعه 

تا  7111در  3بین  TSCهمكارانش به طور کلي شیوع تخمیني موارد کلینیكي 

 (. 3و2تولد زنده مي باشد ) 31111

%( دیده شد. تعیین این 3/26نفر ) 33در مطالعه ما عقب ماندگي ذهني در 

دچار صرع هستند مشكل است.  TSCکه به طور دقیق چند درصد مبتلایان به 

درصد را نشان مي دهند. در واقع شایع ترین  71-91مطالعات شیوع تقریبي بین 

%( 311ام بیماران ). در مطالعه ما تم(2) تظاهر عصبي این بیماری صرع مي باشد

و همكارانش  O’Callaghanمورد مطالعه مبتلا به صرع بودند. طبق مطالعه 

 -Lennox(، اسپاسم انفانتیل و سندرم 2و همكارانش )  Connoly( و1)

Gastuat  شایع ترین سندرم صرعي در مبتلایان بهTSC  مي باشد. اسپاسم

است. ولي در  TSCدر مبتلایان به  انفانتیل شایعترین نوع صرع در دوران کودکي

مطالعه ما انواع تشنج در این بیماران به ترتیب شیوع شامل تشنج منتشر تونیک و 

%(، 31) (Partial)%(، تشنج پارشیال 2/36%(، اسپاسم انفانتیل )3/26کلونیک )

 %(، و ... بود. 31تشنج میوکلونیک )

عارضه پوستي لكه ( و شایعترین 32و همكارانش ) Devlinطبق مطالعه 

بهتر  Woodاست که با لامپ  Ash Leaf Spotهای هیپوپیگمانته به نام 

سال اول زندگي  2موجود و در  TSC% موارد 91دیده مي شد. این لكه ها در 

دیده مي شود. در مطالعه ما تمام بیماران دارای لكه های هیپوپیگمانته در پوست 

حدود به علائم نورولوژیک چشم و معمولاً م SWSبودند. تظاهرات کلینیكي 

حدود یک در هر  SWSپوستي است. به طور کلي در مطالعات انجام شده بروز 

. تفاوت منطقه ای ذکر نشده و توارث آن را (3) تولد ذکر شده است 51111

این اسپورادیک گزارش نموده اند. تفاوت جنسي و نژادی دیده نمي شود. در 

الي  3131ی بیمارستاني بیماراني که بین سالهای پرونده ها 2572مطالعه از کل 

بیمار  33در بخش اعصاب بیمارستان کودکان امیرکلا بابل بستری شدند  3137

%( 7/71بیمار ) SWS ،6بیمار مبتلا به  33بودند. از کل  SWS%( مبتلا به 2/1)

در تمام  SWS%( پسر بودند. سابقه خانوادگي بیماری 2/17بیمار ) 2دختر و 

( در یک مطالعه گزارش 31)و همكاران  Bebin%( منفي بود. 311اران )بیم

دیده مي شود که سن متوسط  SWS% اطفال مبتلا به 31کردند که تشنج در 

ماهگي ذکر شد. ولي در بررسي ما تمام بیماران مورد مطالعه  2-5/3شروع آن 

یک سال بود. مبتلا به صرع بودند که سن شروع اولین تشنج در تمام بیماران زیر 

% و 21% و صرع ژنرالیزه 27شیوع صرع پارشیال و همكاران  Bebinدر مطالعه 

. در مطالعه ما انواع تشنج در این بیماران به (31) % ذکر شده بود12مجموع هر دو 

%(، تشنج میوکلونیک 6/62ترتیب شیوع شامل تشنج منتشر تونیک و کلونیک )

( 32و همكارانش ) Sharanدر مطالعه  %( بود.3/9%( و تشنج پارشیال )2/33)

%( مبتلا به بیماری 2/17نفر ) 2% افراد مبتلا به گلوکوم بودند و در مطالعه ما 23

مورد مطالعه از انجام  NFچشمي بودند. با توجه به محدود بودن تعداد بیماران 

 . شودبحث و نتیجه گیری در این مورد صرف نظر مي 

لامت بالیني در این بیماران تشنج مي باشد و با با توجه به اینكه شایعترین ع

توجه با اینكه عامل اصلي مراجعه و بستری شدن این بیماران به درمانگاه و بخش 

نورولوژی تشنج است در نتیجه شیوع صد درصدی صرع در این بیماران مي تواند 

باشد.  (Selection bias)بخاطر خطای سیستماتیک از نوع خطای انتخاب 

رحال این یافته مطرح کننده نوع اولویت درماني در این بیماران در ولي به

بیمارستانهای فوق تخصصي مرجع کودکان مي باشد. بیمارستان کودکان امیرکلا 

بابل یک مرکز فوق تخصصي مرجع کودکان بوده و تقریباً به اکثر بیماران مبتلا به 

بنابراین جمعیت مورد بیماری نورولوژیک منطقه خدمات درماني ارائه مي دهد. 

مطالعه در این مرکز نمي تواند به عنوان الگوی کوچكي از جامعه منطقه برای 

تعمیم اطلاعات آماری حاصله باشد و بخاطر همین فراواني بدست آمده در این 

تحقیق صرفاً مي تواند به عنوان الگوی کوچكي از بیمارستانهای فوق تخصصي 

 مرجع کودکان باشد. 

 

 

 تشکرتقدير و 
بدینوسیله از واحد توسعه تحقیقات بالیني بیمارستان کودکان امیرکلا برای 

  همكاری در نگارش مقاله صمیمانه تشكر و قدرداني بعمل مي آید.
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ABSTRACT 

BACKGROUND AND OBJECTIVE: Neuroectodermal diseases are rare disorders which their main characteristic is 

cutaneous and neurologic symptoms but other organs may also be involved according the type of disease. One of the 

common neurologic problems of these diseases is seizure, which is the main leading factor for hospitalization. The aim 

of this study was to determine the frequency and main clinical manifestation of the tuberous sclerosis complex, sturge-

weber syndrome and neurofibromatosis. 

METHODS: This cross-sectional study was performed on the hospital dossier of the patients admitted in clinic and 

ward of neurology of Amirkola children hospital of Babol between years of 2001-2007. After achieving of the number 

of total admitted patients, we studied patient's hospital dossier and registered their information in a data sheet. 

FINDINGS: Of 2564 admitted patients, 23 patients (0.9%) had TSC disease. The age of these patients was between  

1-17 years old and all of them suffer from seizure and also had hypopigmented patch in their skin, 3 patients (13.4%) 

had heart disease, 6 patients (26.8%) had kidney disease and 8 patients (34.8%) had retinal involvement. Of 2564 

admitted patients, 11 patients (0.4%) had SWS disease. All of them suffer from seizure and also had Port Wine Stain 

nevus in the distribution of frontal branch of fifth cerebral nerve. Eye disease was seen in 4 patients (36.4%). From all 

admitted patients, 6 patients (0.23%) had NF disease. One of them suffers from seizure and all of them had Cafe-au-Iait 

spots in their skin. Two patients had lisch nodule in their iris and one patient had retinal hamartoma.  

CONCLUSION: The results of this study showed that one of the most common clinical manifestations of these 

diseases was seizure. Consequently the 100% prevalence of seizure can be due to a systematic error such as selection 

bias.  

 

KEY WORDS: Neuroectodermal, Tuberous sclerosis, Sturge-weber, Neurofibromatosis.  
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