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 شيرخوارارش بيماري وولمن در يك گز

3 دكتر نسرين خراشاديزاده-2 دكتر طيبه چهكندي-1دكتر عليرضا احسان بخش

 چكيده
بي ناشي از نقص كروموزوم(A.R) يك بيماري كشنده با توارث اتوزومال مغلوب(Wolman's Disease)بيماري وولمن ه آنزيمي

و استرهاي كلستر(باشد كه منجر به تجمع چربيها مي(Lysosomal Acid Lipase)نام ليزوزومال اسيد ليپاز در)لوتري گليسريد
مييو اعضابافتها آن خيم يك نوع خوش. شود مختلف بدن نوزاد و به آن تر بيماري نيز وجود دارد كه فرم بالغين  است

Cholesteryl Ester Storage Disease مي و تصاوير،هاي كلينيكي يافته تشخيص بيماري بر اساس.شود اطلاق  آزمايشگاهي
پر. باشد راديوگرافيك مي  هاي كوريونيك ها يا ويلي گيري كاهش آنزيم در كشت آمنيوسيت ناتال بيماري نيز بر اساس اندازههتشخيص

و در اين مقاله يك مورد. مورد از اين بيماري در دنيا گزارش شده است50تاكنون حدود.باشدميپذير امكان  از اين بيماري نادر
. گرددميكشنده در يك شيرخوار در خراسان جنوبي گزارش
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 مقدمه
 توسط وولمن 1956بيماري وولمن اولين بار در سال

از؛)2،1(شدمعرفي پس از آن گزارشات متعددي از بيماري
گرچه در مجموع بيماري. مناطق مختلف دنيا ارائه گرديد
و تاكنون حدود  ا در دني مورد از بيماري50نادري است

 شيوع بيماري از اين ميزان اما احتمالاً)3( گزارش شده است
و تظاهرات مختلف بيماري. بالاتر است در اين مقاله علائم

.شرح داده شده است

 شرح مورد
 كه استساكن بيرجندو ماهه دختر4 بيمار يك شيرخوار

و اتساع شكم با شكايت بي بهو عدم رشد مناسبقراري
 دانشگاه علوم پزشكي بيرجند آورده)عج( بيمارستان ولي عصر

وي. شد و والدين  با هم نسبت او اولين فرزند خانواده بوده
،در سابقه پزشكي قبلي.)پسر خاله-دختر خاله( داشتندفاميلي
ب  سه هفته زودتر،دليل اوليگوهيدرآمنيوس زمان جنينيه بيمار

ب و به روشاز موعد مقرر زن موقعو.دنيا آمده بوده سزارين
در؛) گرم1800( تولد نيز كمتر از مقدار طبيعي بود  همچنين

ب5/1سن و عدم وزنه ماهگي گيري مناسب دليل عدم رشد
 شكمي در بيمارستان بستري اتساعو) گرم2000با وزن(

 گرم 2900) ماهگي4(وزن كودك در مراجعه اخير.دشده بو
د نسبت به سن بود كه در تمام اين موارد در زير منحني رش

.قرار داشته است
و هوشيار اما رنگ كودك نسبتاً،در معاينه فيزيكي پريده

و. قرار بود بي  شكمي نسبتاًاتساعاندامهاي بيمار بسيار لاغر
در معاينه شكمي هپاتواسپلنومگالي.شد شديد نيز مشاهده مي

و طحال7كبد( نيز مشاهده شد  سانتيمتر زير دنده
شدسانتيمتر زير10 دهنده آزمايشات خون نشان.) دنده لمس

و اختلالات الكتروليتييك هيپوكروم ميكروسيتآنمي
و نيز اختلال مختصر)و هيپوناتريميفسفاتميهيپو(

هاي در اسمير خون محيطي لنفوسيت. بودهاي كبدي آنزيم
در. واكوئوله گزارش گرديد خلاصه نتايج آزمايشات بيمار

. شده است آورده1لوجد
،بررسيهاي راديولوژيك شامل راديوگرافي ساده شكم

و شداسكنتيسيسونوگرافي در راديوگرافي. شكم نيز انجام
 تصوير كلسيفيكاسيون دوطرفه نواحي فوق كليوي،ساده شكم

و؛)1 شكل(مشاهده شد  همچنين تصوير اتساع شكمي
و كاهش ايلئوس در لوپ  استخواني ژنراليزه دانسيتههاي روده

در.)2 شكل(و تغييرات اوستئوپنيك مشاهده شد
 بزرگي غدد آدرنال دو طرف،اولتراسونوگرافي انجام شده

كننده كلسيفيكاسيون در غدد مطرح خلفيسايههمراه با
 همچنين سونوگرافي كبد؛مشاهده گرديد،ها آدرنال
كه نشان دهنده افزايش ژنراليزه اكوي پارانشيمال بوده
.باشد مي(Fatty Liver)رات كبد چرب كننده تغيي مطرح
Span از132 كبدي  حد ميليمتر گزارش شد كه بزرگتر

از.طبيعي بود  طبيعي گزارش گرديداندازه طحال نيز بزرگتر
در سونوگرافي علائمي از آسيت در شكم.) ميليمتر120×60(

.مشاهده نشد
 نتايج آزمايشات مربوط به بيمار-1جدول

Hematology Patient Normal range Biochemistry Patient Normal range
WBC 6.0 3.5-10.0 10/mm Glucose 76 70-110 mg/dL 
RBC 2.63 3.80-5.80 10/mm Urea 12 15-50 mg/dL 
HBG 5.8 11.0-16.5 g/dL Creatinin 0.5 0.6-1.2 mg/dL 
HCT 19.0 35.0-50.0  % Calcium 8.7 8-10.5 mg/L 
PLT 149 140-390 10/mm Phosphorus 2.2 2.6-4.5 
MCV 72 80-97  fl Alk.ph 896 80-306 
MCH 22.1 26.5-33.5 pg E.S.R 20 mm/h 
MCHC 30.5 31.5-35 g/dL  
RDW 16 10-15  %  
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ازتيسيدر اسكن انجام شده از ناحيه شكم بدون استفاده
و طحال،كنتراست ) هپاتواسپلنومگالي( تصوير بزرگي كبد

كننده مطرح،)HU 20( طبيعي كبدهمراه با كاهش دانسيته
شد،Fatty Liverتغييرات   همچنين؛)3 شكل( مشاهده

تصوير بزرگي غدد آدرنال دو طرف همراه با كلسيفيكاسيون
كهپ  تغييرات مذكور شكل طبيعي با وجودارانشيمال دو طرفه

).4 شكل( مشاهده گرديد،غدد نيز حفظ شده بود
جهت بيمار انجام آسپيراسيون مغز استخوان در نظر

ب مه گرفته شد اما و بدتر شدن حال عموميسدليل اعد نبودن
و مت .سفانه چند روز بعد بيمار فوت نمودأانجام نشد

 راديوگرافي ساده شكم كلسيفيكاسيون دو طرفه غدد آدرنال-1لشك

و پرگازي در لوپ( راديوگرافي ساده شكم-2شكل هاي روده ايلئوس
)همراه با تغييرات اوستئوپنيك در استخوانها

و طحال همراه، اسكن ناحيه فوقاني شكمتيسي-3شكل بزرگي كبد
و كلسيفيكاسيون غدد آدرنال دوطرفبا كاهش اكوي پار  انشيمال كبدي

 اسكن ناحيه فوقاني شكم كلسيفيكاسيون تيپيكالتيسي-4شكل
 دو طرفه غدد آدرنال

 گيريو نتيجهبحث
و استرهاي كلستريل تجمع غير طبيعي تري گليسريدها

از،در بافتهاي مختلف بدن  كمبود آنزيم ناشي
Lysosomal Acid Lypaseوظيفه اصلي اين. باشد مي

ژن)4(است هيدروليز مواد چربي در داخل سلول،آنزيم و
).5( قرار دارد10q23.2-q23.3ول آن بروي كروموزومؤمس

ميشكلاين اختلال به دو : كند تظاهر پيدا
كه-1 ونوع بيماري وولمن  معمولاً شديد بيماري است

و6در عرض يك تقريباً ماه پس از تولد هميشه قبل از
. كند سالگي بيمار فوت مي

 خفيف نوع كه§اي استركولستريل بيماري ذخيره-2

§ Cholestryl Ester Storage Disease 
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ميدوراندرو معمولاًاستبيماري . كند بلوغ تظاهر پيدا
صورت اتوزومال مغلوبهبمورد فوقتوارث در هر دو

)A.R(باشدمي)6.(
و،بيماري وولمن گراندام بافتها فتار مختلفي را در بدن

 غدد، طحال،كبد( بويژه سيستم رتيكولواندوتليال؛كند مي
و غدد آدرنال مخاط روده،)لنفاوي .ها

يك علامت هميشگي بيماري در غدد آدرنال عبارت
باست از  دليله كلسيفيكاسيون موضعي پارانشيمال غدد

هاي آدرنوكورتيكال كه توسط ليپيدهاي نكروز سلول
).7(ندا هيدروفوبيك انباشته شده

كلسيفيكاسيون اين تجمعات توده مانند اسيدهاي چرب
در واقع.)8(بخوبي در راديوگرافي ساده قابل مشاهده است

نيز ابتدا بر اساس شده در اين مقاله گزارشتشخيص بيمار 
مشاهده كلسيفيكاسيون غدد آدرنال در راديوگرافي ساده شكم 

. بيمار مطرح شد
،با علائم هپاتومگالي كه طور كلي در هر نوزاديهب

 مراجعه (FTT)و اختلالات رشدي هاي گوارشي سمپتوم
 بر اين در علاوه. بايد اين بيماري مورد توجه باشد،نمايد مي

 بيماري وولمن،صورت وجود كلسيفيكاسيون دو طرفه آدرنال
و اين علامتقوياً مي تشخيص مطرح بوده ؛)9(باشد بيماري

رنال ممكن است در بعضي اختلالات گرچه كلسيفيكاسيون آد
: ديگر نيز مشاهده شود كه عبارتند از

، آدنوم، تراتوما، گانگليونروما،روبلاستومون(تومورها
و كارسينوم  عوارض ضايعات عروقي،)فئوكروموسيتوم

و هيستوبلاستوزيسوتوبرك( عفونتها،)خونريزي( و) لوز
)10(بيماري آديسون
از اما در هيچ و كلسيفيكاسيونموكدام ارد فوق بزرگي

كورتيكال دو طرفه كه همراه با محفوظ ماندن شكل غدد 
عبارت ديگر اين نوعهب؛)11،6(شود نميمشاهدهباشد 

 بيماري وولمن وجه مشخصه،كلسيفيكاسيون غدد آدرنال
هم نيز هم در راديوگرافي ساده مورد حاضردر. است و شكم

اسكن انجام شده اين نوع كلسيفيكاسيون تيپيكالتي در سي

، گرفتاري مشخص غدد آدرنالبا وجود. بخوبي مشاهده شد
و ميطبيعي ACTHسطح سرمي كورتيزول ).12(ماند باقي

در راديوگرافي انجام شده يك اوستئوپني ژنراليزه نيز
مشاهده شد كه در ساير گزارشات اين بيماري نيز به آن اشاره 

ا ب؛)9،6(ستشده دليل انفيلتراسيونه اين عارضه در واقع
 شديد مغز استخوان توسط ماكروفاژهاي حاوي چربي

(Foamy)باشد مي .
ب و نيزه گرفتاري كبد كه در سونوگرافي صورت بزرگي

و در سي بتي افزايش اكوي پارانشيمال صورت كاهشه اسكن
ذرات چربي در واقع ناشي از تجمع، تظاهر كرده استدانسيته

 ها است كه باعث ايجاد نماي كبد چرب در هپاتوسيت
. شود مي

و ايلئوس در لوپ هاي روده باريك نيز در اين ديلاتاسيون
بيمار مشاهده شد كه اين خود باعث تشديد اتساع شكم در 

؛ همچنينشودمي) علاوه بر هپاتواسپلنومگالي(اين بيماران 
و كودك از تعداد زياد دفعاتوالدين  اجابت مزاج كه با حجم
Forceاز. شكايت داشتند،م بوده استك اين تغييرات ناشي

انفيلتراسيون لامينا پروپرياي روده باريك توسط 
 در پروگزيمال روده عمدتاً(هاي پر از چربي هيستيوسيت

ش باشد كه نميمي) باريك و وندتوانند از مخاط روده جذب
، از گزارشاتبرخيدر.)9،6(شود منجر به استئاتوره مي

 افزايش ضخامت جداري روده باريك نيز مطرح شده است
 اين يافته گزارش شده در مقاله حاضر،اما در بيمار)11،9(

.مشاهده نشد
ً سميو سپتيFTTدليل عوارضهبمرگ بيماران عمدتا

و بيمار مي . نيز به همين دليل فوت نمودحاضرباشد
و قطعي . براي بيماري وجود نداردهيچ درمان اختصاصي

جمله از درمانهاي سمپتوماتيك مشكلات گوارشي بيمار
و استفراغ مي  بهبودي اخيراً.دند كمك كننده باشنتوان اسهال

طولاني مدت بيماري به كمك پيوند مغز استخوان در يك
و اميدهايي را در اين  مورد از بيماري وولمن گزارش شده

.)13(زمينه ايجاد كرده است
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Title: A case report of Wolman disease in an Iranian neonate 

Authors: AR. Ehsanbahksh1, T. Chahkandy2, N. Khorashadizadeh3

Abstract 

Wolman's disease is a rare fatal autosomal recessive hereditary disorder caused by a chromosomal 
abnormality called "lysosomal acid lipase enzyme" that leads to accumulation of triglycerides and 
cholesterol esters in different body tissues of neonates. 

There is another form of the disorder called Cholesterol Ester Storage Disease, which is a benign adult form 
of it. Diagnosis is based on clinical, laboratory, and radiographic imaging. Prenatal diagnosis of the disease 
is based on `enzyme decrease through culturing amniocytes or chorionic villi. So far, 50 cases of the disease 
have been reported in the world. In this article a case of this fatal disease in a neonate in Birjand, South 
Khorasan of Iran is reported. 

Key Words: Acid lipase enzyme deficiency;; Wolman's disease; Iran; Birjand 
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