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 Abstract 
Background. Hypotonia is a common diagnostic challenge in pediatric neurology. This 
study aimed to determine the relative frequency of hypotonia etiologies in children after 
excluding cerebral palsy and seizure disorders. 
Methods. This retrospective cross-sectional chart review was conducted at Tabriz 
Children's Hospital from April 2024 to April 2025. It included 102 children under 15 years 
diagnosed with hypotonia. Patients with cerebral palsy or seizure disorders were excluded 
from the study. Diagnosis was based on clinical examination, electrophysiology, 
neuroimaging, and genetic testing. 
Results. The mean age of patients was 8.97±4.03 years, and gender distribution was equal. 
Consanguinity was found to be 22.5%, and positive family history was observed in 18.6% 
of the participants. Peripheral hypotonia was the most common type (58.82%), followed 
by central (12.74%) and mixed (13.73%). Fifteen patients (14.71%) remained 
undiagnosed. Spinal Muscular Atrophy (SMA) was the most common etiology (41 cases, 
40.20%). Other etiologies included Guillain-Barré syndrome, myopathy, Duchenne 
muscular dystrophy, metabolic disorders, ataxia, transverse myelitis, acute flaccid 
myelitis, and pontocerebellar hypoplasia. Genetic testing confirmed diagnosis in 58 
patients (56.86%). Consanguinity was significantly higher in SMA patients compared to 
others (35.7%, P=0.012). 
Conclusion. Based on the results, peripheral hypotonia, particularly SMA, was 
predominant in this referral population. The high burden of genetic disorders, especially 
in consanguineous families, underscores the importance of prioritizing targeted genetic 
testing (SMN1 exon 7 deletion) and genetic counseling. 
Practical Implications. Rapid diagnosis of SMA is of great importance. Clinicians should 
prioritize genetic testing for SMA in children with peripheral hypotonia, especially in 
high-consanguinity populations. 
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Extended Abstract  

 

Background  

Hypotonia is a common and diagnostically 

challenging manifestation in pediatric neurology, 

arising from disorders at various levels of the nervous 

system or from metabolic and genetic diseases. 

Despite advances in paraclinical and genetic tools, the 

diversity of etiologies and overlapping clinical 

features complicate the diagnostic process. Previous 

studies have reported various etiologies, with some 

emphasizing perinatal central causes and others 

highlighting neuromuscular and genetic disorders, 

reflecting differences in study populations. Cerebral 
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palsy and seizure disorders are the most common 

central causes of hypotonia. These groups were 

intentionally excluded from the study to focus on rarer 

but diagnostically more complex etiologies. The 

present study aimed to determine the relative 

frequency of hypotonia etiologies in children and their 

association with demographic and clinical variables. 

 

Methods 

This cross-sectional chart review study was 

conducted on children under 15 years with a final 

diagnosis of hypotonia over a 12-month period (April 

2024-April 2025) at Zahra Mardani Azari Children's 

Hospital, Tabriz, Iran. Of 119 initial records with 

suspected hypotonia, 17 were excluded due to 

incomplete clinical or paraclinical data, leaving 102 

patients. Sampling was census-based (all eligible 

records during the study period). Diagnosis was based 

on systematic physical examination including 

assessment of passive tone, suspension maneuvers, 

and deep tendon reflexes. Patients with cerebral palsy 

or seizure disorders were excluded from the study. 

Data were extracted using a structured checklist 

validated by 3 pediatric neurologists. Final diagnosis 

was determined based on clinical findings, 

electrophysiology, neuroimaging, and genetic testing 

when indicated. Criteria for genetic testing included 

positive family history, parental consanguinity, or 

failure to reach a definitive diagnosis after first-tier 

investigations (metabolic tests, EMG, and MRI). Data 

were analyzed using SPSS version 26. Normality of 

age distribution was confirmed by the Kolmogorov-

Smirnov test (P=0.200). Moreover, ANOVA was 

used for quantitative variables and Chi-square/Fisher's 

exact test for qualitative variables. Significance level 

was set at P<0.05. 

Diseases were diagnosed based on international 

standard criteria: Guillain-Barré syndrome and 

neuromyelitis optica (Brighton and IPND criteria), 

transverse myelitis (TMCWG criteria), botulism 

(clinical + toxin detection), myositis/dermatomyositis 

(clinical + muscle enzymes + EMG), spinal muscular 

atrophy (MLPA), Duchenne muscular dystrophy 

(standard criteria + genetics), acute flaccid myelitis 

(CDC criteria), pediatric ataxia (ACR 

Appropriateness Criteria), pontocerebellar hypoplasia 

(clinical-radiological), and leukodystrophy/ 

hypomyelination (MRI). Myopathy, neuropathy, and 

metabolic disorders were diagnosed according to 

standard international pediatric neurology protocols. 

All diagnoses were confirmed by a pediatric 

neurologist. 

 

Results 

A total of 102 children with hypotonia were 

evaluated in this study. The mean age of participants 

was 8.97±4.03 years (ranging from 6 months to 15 

years). Gender distribution was equal (51 females, 51 

males). Consanguinity was reported in 23 patients 

(22.5%), and positive family history of a similar 

disorder in first- or second-degree relatives was 

reported in 19 patients (18.6%). Additionally, 8 

mothers (7.8%) experienced delivery-related 

problems. 

Peripheral hypotonia was the most common type 

(60 cases, 58.82%), followed by central hypotonia (13 

cases, 12.74%) and mixed peripheral-central 

hypotonia (14 cases, 13.73%). Nevertheless, 15 

patients (14.71%) remained undiagnosed due to the 

lack of access to genetic testing and were not included 

in the above-mentioned categorization. 

Among patients with peripheral hypotonia, Spinal 

Muscular Atrophy (SMA) was the most common 

cause (41 cases, 40.20% of all patients), followed by 

Guillain-Barré syndrome, myopathy, Duchenne 

muscular dystrophy, and other rarer peripheral causes 

(neuropathy, dermatomyositis, botulism). Among 

central causes, metabolic disorders and ataxia each 

accounted for 2.94% of the participants (3 cases each). 

Rare causes included transverse myelitis and acute 

flaccid myelitis (2 cases each, 1.96%), followed by 

pontocerebellar hypoplasia, hypomyelination, 

neuromyelitis optica, and Crouzon syndrome (1 case 

each, 0.98%). 

MLPA was the most common genetic testing 

method (45 patients, 44.10% of total), identifying 41 

patients with SMA and 4 patients with Duchenne 

muscular dystrophy (exon deletions 49, 51, 3, and 7 of 

the DMD gene).  

Whole exome sequencing (WES) in 10 patients 

(9.8%) identified pathogenic variants in GAA (Pompe 

disease), SEPN1 (limb-girdle muscular dystrophy), 
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TUBB4A (hypomyelinating leukodystrophy type 6), 

TBC1D8B (Crouzon syndrome), NDUFV2 

(mitochondrial complex I deficiency), MDC17 

(Walker-Warburg syndrome), and SURF1 (Leigh 

syndrome). FISH confirmed 3 cases (Angelman, 

Prader-Willi, Fragile X syndrome). Array CGH 

confirmed 1 case (22q13.3 deletions, Philan-

McDermid syndrome). Karyotype also confirmed 1 

case (trisomy 21, Down syndrome). 

Overall, 58 patients (56.86%) were diagnosed via 

positive genetic testing, 29 patients (28.43%) were 

diagnosed based on clinical, MRI, and EMG findings 

without need for genetic testing, while 15 patients 

(14.71%) remained undiagnosed. No significant 

associations were found between gender or mean age 

and etiology categories (P=0.351 and P=0.720, 

respectively). Consanguinity was significantly higher 

in SMA patients (15 of 42, 35.7%) compared to other 

genetic etiologies (P=0.012). Moreover, positive 

family history was reported in 28.6% of SMA cases. 

 

Conclusion  

In this referral population with intentional 

exclusion of common central causes (cerebral palsy 

and seizure disorders), peripheral hypotonia, 

particularly Spinal Muscular Atrophy, was the 

predominant etiology. These findings cannot be 

generalized to all children with hypotonia, but in 

similar referral centers, the predominance of 

peripheral causes and the high contribution of SMA 

are expected. Given the high burden of genetic 

disorders and its correlation with consanguineous 

marriages, revision of the diagnostic algorithm with 

prioritization of targeted genetic testing (especially 

SMN1 exon 7 deletion) and integration of genetic 

counseling into the diagnostic pathway is 

recommended. Multicenter prospective studies with 

general population samples are needed to confirm 

these findings. A multidisciplinary management 

approach is recommended to optimize care for these 

patients. 
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 کودکان 
  نخاعی عضلانی آتروفی 
 

 چکیده 
 این. است گسترده  افتراقی هایتشخیص نورولوژیکی با پیچیده و شایع علامتی کودکان  در  هیپوتونی زمینه.
 کودکان  در  بالینی و شناختیجمعیت هایویژگی با آن ارتباط و هیپوتونی علل فراوانی تعیین هدف با مطالعه
 شد. انجام تبریز  آذر زهرا مردانی کودکان  بیمارستان به ارجاعی
 هیپوتونی مبتلا به سال 1۵ زیر  کودک  1۰2های پرونده روی بر  نگر گذشته  تحلیلی-مقطعی این مطالعه .کارروش

 تمرکز  منظور به. شد انجام آذر تبریز مراجعه کرده بودند،به بیمارستان زهرا مردانی 1۴۰۴تا  1۴۰3 هایکه طی سال
 یعصب بیاز آس یعنوان بخشو تشنج )به یموارد واضح فلج مغز  نادر، هایبیماری و ایزوله هیپوتونی بر 

با  و استخراج بستری و سرپایی بیماران پزشکی هایپرونده از  هاداده .شدند از مطالعه حذفاً عمد تر(گسترده
 .شدند تحلیل ANOVA و فیشر  دقیق دو،کای  آماریهای آزمون و 2۶ نسخه SPSS افزار استفاده از نرم

کودک مبتلا به هیپوتونی با در نظر گرفتن معیارهای ورود و خروج مورد بررسی  102در مجموع،  .هایافته
نفر؛  ۵1)تقریبا برابر بود  جنسیتی بود و توزیع سال ۹۷/۸ ± ۰3/۴ کنندگانشرکت سنی قرار گرفتند. میانگین

 با شیوع نخاعی عضلانی آتروفی. گزارش شد  (٪۸2/5۸محیطی ) نوع از  هیپوتونی نوع ترینشایع(. پسر ۵۰٪
 موارد ٪۶/1۸ در  مشابه بیماری خانوادگی سابقه و %5/22 در  فامیلی ازدواج. بود تشخیص ترین% شایع20/40

 (.< ۰۵/۰P)نشد مشاهده اتیولوژی با بیماران جنس یا سن بین داریمعنا آماری ارتباط. شد گزارش
 در  نخاعی عضلانی آتروفی بیماری و منشأ محیطی با هیپوتونی غالب سهم دهندهنشان هایافته .گیرینتیجه

 .است مطالعه مورد جمعیت
 شود انجاممی پیشنهاد فامیلی در منطقه، هایازدواج شیوع و بالا ژنتیکی بار  به توجه با .پیامدهای عملی

 و زودهنگام مدنظر قرار گیرد تشخیص در  نخاعی( عضلانی برای آتروفی ویژهبه) هدفمند ژنتیکی هایآزمایش
 .گردد  اتخاذ بخشیتوان ژنتیک و شامل نورولوژی، ایچندرشته مدیریت رویکرد

 
 مقدمه

 و است اطفال نورولوژی در  شایع تظاهرات از  یکی هیپوتونی
 علامت این 1.است بوده برانگیز چالش همواره آن علت تشخیص

 یا عصبی سیستم مختلف سطوح در  اختلال از  ناشی تواندمی
 ابزارهای پیشرفت رغمعلی 2 ،1.باشد ژنتیکی و متابولیک هایبیماری

 مسیر  علایم، همپوشانی و علل تنوع ژنتیک، و پاراکلینیک
 را متفاوتی علل موجود مطالعات 3.کندمی پیچیده را تشخیصی

 برخی و ناتالپری مرکزی ها عللاز آن برخی اند؛کرده  گزارش
 این دانند.می تر شایع را ژنتیکی و عضلانی-عصبی اختلالات

 در  تفاوت از  ناشی تواندمی ناهمگونی در میان مطالعات مختلف

 اختلالات و مغزی فلج که  آنجا از  4.باشد مطالعه مورد جمعیت
 هاگروه  این مطالعه این در  5،هستند مرکزی علل ترینشایع تشنجی

 نظر  از  تر پیچیده اما نادرتر  علل تا شدند حذف هدفمند صورتبه
 تعیین هدف با حاضر  مطالعه. شوند بررسی افتراقی تشخیص

 متغیرهای با آن ارتباط و کودکان  در  هیپوتونی علل نسبی فراوانی
 .شد انجام بالینی و شناختیجمعیت

 
 روش کار

ای بر روی پرونده صورت مرور به تحلیلی حاضر،-مقطعی مطالعه
 ماهه 12 بازه هیپوتونی در  نهایی تشخیص با سال 1۵ زیر  کودکان
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زهرا مردانی آذری  کودکان  بیمارستان در ( 1۴۰۴ تا 1۴۰3 اردیبهشت)
 احتمالی تشخیص با اولیه پرونده 11۹ مجموع از . شد انجام تبریز 

 پاراکلینیکی یا بالینی هایداده در  نقص دلیل به پرونده 1۷ هیپوتونی،
نمونه  حجم .شدند مطالعه وارد بیمار  1۰2 نهایت در  و شدند حذف

 زمانی بازه در  شرایط واجد هایپرونده تمام) سرشماری صورتبه
 مندنظام فیزیکی معاینه اساس بر  تشخیص .گردید  تعیین( مطالعه
 هایرفلکس و تعلیق مانورهای غیرفعال، تونوس ارزیابی شامل
 که) تشنج و مغزی فلج از  ناشی موارد 1شد. انجام عمقی تاندون

 مطالعه از ( است بزرگتر  عصبی آسیب یک از  تظاهری آنها در  هیپوتونی
 سه توسط تأییدشده ساختاریافته لیستچک با هاداده. شدند حذف

 اساس بر  نهایی تشخیص. گردید  استخراج اطفال نورولوژی متخصص
 موارد در  و عصبی تصویربرداری الکتروفیزیولوژی، بالینی، هاییافته

 ژنتیکی وجود تست انجام معیار  .شد تعیین ژنتیکی هایلازم تست
 عدم یا والدین، فامیلی ازدواج مشابه، بیماری مثبت خانوادگی سابقه

 هایآزمایش) اول سطح هایبررسی انجام از  پس قطعی تشخیص
 SPSS افزار با استفاده از نرم هاداده بودند. (EMG، MRI متابولیک،

 آزمون با سن متغیر  توزیع بودن نرمال. شدند تحلیل 2۶ نسخه
میانگین  مقایسه (. برایP=002/0گردید )  تأیید اسمیرنف-کولموگروف

میان  بررسی ارتباط برای و ANOVA از آزمون متغیرهای کمی
. شد استفاده فیشر  دقیق و دوکای  از آزمون آماری کیفی  متغیرهای

 .شد گرفته  نظر  در  05/0 از  کمتر   داری برای تمامی متغیرهامعنی سطح
شامل المللی ها بر اساس معیارهای استاندارد بینتشخیص بیماری

 میلیت عرضی ۶(،IPNDو  Brighton) اپتیکا نورومیلیت و وباره گیلن
)TMCWG(،۶ )٧،بوتولیسم )بالینی+شناسایی توکسین در مدفوع 

 ،۸الکترومیوگرافی(+عضلانی هایآنزیم+بالینی) درماتومیوزیت/میوزیت
 معیارهایدیستروفی عضلانی دوشن ) MLPA(،۹(آتروفی عضلانی نخاعی

آتاکسی  CDC(،11معیارهای) حاد شل میلیت 10،ژنتیک(و  استاندارد
-هیپوپلازی پونتوسربلار )بالینی ACR Appropriateness(،12( کودکان

تشخیص داده  3(MRIهایپومیلیشین ) لکودیستروفی/ رادیولوژیک( و
های شد. میوپاتی، نوروپاتی و اختلالات متابولیک بر اساس پروتکل

ها المللی نورولوژی کودکان تعیین گردیدند. تشخیصاستاندارد بین
 رسید. تأیید نهاییبه تخصص مغز و اعصاب کودکان توسط فوق

 
 هایافته
 سنی با میانگین هیپوتونی به مبتلا کودک  یکصد و دو 

. گرفتند  قرار  بررسی مورد( سال 1۵ تا ماه ۶ دامنه) سال ۹۷/۸ ± ۰3/۴
 ۵1و شامل  متعادل در جمعیت مورد مطالعه کاملاً  جنسیتی توزیع
 بیمار  23 والدین در  فامیلی ازدواج بود. (%50) پسر  ۵1 و( %50) دختر 

 دو یا یک درجه فامیل در  مشابه بیماری خانوادگی سابقه و( 5/22%)
 مادران %( از ۸/٧مورد ) ۸ تعداد. گردید  گزارش(  ٪۶/1۸)بیمار  1۹ در 

 بررسی .اندکرده  سپری را زایمان به مربوط نوزاد، مشکلات تولد حین
مورد  ۶۰ با محیطی منشأ با هیپوتونی که  داد نشان اتیولوژیک منشأ

 هیپوتونی آن، از  پس. است علت این بیماری ترینشایع (۸2/5۸٪)
 محیطی همزمان درگیری) ترکیبی نوع %( و٧4/12مورد ) 13 با مرکزی

 1۵ .داشتند قرار های بعدی در رتبه%( ٧3/13) مورد 1۴ با( مرکزی و
 آزمایش به دسترسی عدم علت به بیمار  1۰2 کل  از  %(٧1/14بیمار )
 .نگرفتند قرار  فوق بندیدسته در  و ماندند قطعی تشخیص بدون ژنتیک

 آتروفی یمار یب ی،پوتونیعلت ه نیتر عیشا ،یط یمح أبا منشدر بیماران 
 وپس از آن  بارهلنی. سندرم گبود %(20/40) مورد 41 با نخاعی-عضلانی

 ر یدوشن و سپس سا یعضلان یستروف ید ،یوپاتیم ،یدر مراحل بعد
 در  .بودند سمیو بوتول تیوز یدرماتوم ،یمثل نوروپات یط یعلل نادرتر مح

 مورد 3ی با و آتاکس کیمتابول یهایمار یب ،یمرکز  أبا منش بیماران
عرضی و  تیلینادر مانند م ل. علبودنداز جمله علل مهم %(، ۹4/2)

پونتوسربلار،  یپوپلاز یه ،(%٩٦/1) مورد 2هر کدام شل حاد میلیت 
 مورد 1هر کدام  کروزون  و سندرم کیاپت تومیلیو نور  نیشیلیپومیه
 عیوس فیدهنده طنشان علل، تنوع نیگزارش شدند. ا  (٩8/0%)
نشان  یپوتونیخود را با ه توانندیکه م  استسیستم عصبی  یهایمار یب

مورد  1۴(، تعداد یمرکز ی + ط ی)مح یبیعلل با منشاء ترک در  .دهند
معاینات بالینی و رغم یعل .وجود داشت یک یژنت با علت%( ٧3/13)

 مورد 15انجام آزمایش ژنتیکی برای  بررسی های پاراکلینیکی و عدم
منشأ و تشخیص  از بیماران، تشخیص قطعی احراز نشد. %(٧0/14)

مشاهده می شود. همچنین  1بیماران در جدول  نهایی هیپوتونی
تشخیص قطعی، نوع تست ژنتیکی و ژن درگیر نیز قابل مشاهده است. 

 که  بود MLPA این بیماران، روش در  ژنتیکی تشخیص روش ترینشایع
 این گرفت. از   قرار  استفاده مورد( بیمار 1۰2 کل  % از 10/44بیمار ) ۴۵ در 

 شامل (SMA) نخاعی عضلانی آتروفی به %( مبتلا2/40) بیمار  ۴1 تعداد،
 تشخیص %( با۹2/3) بیمار  ۴ همچنین،. بودند IIIو  I  ،IIسه تیپ 
 ژن ۷ و 3 ،۵1 ،۴۹ هایاگزون حذف دارای دوشن عضلانی دیستروفی

DMD اگزوم یابیروش توالی. بودند(WES)   منجر  (٪۸/۹) بیمار  1۰ در 
 تنوعی از  بیماران این در  درگیر  هایژن طیف. شد قطعی تشخیص به

 دیستروفی با بیمار  در  SEPN1 ژن پمپه، بیماری با بیمار  در  GAA ژن
 لکودیستروفی با بیمار  در  TUBB4A ژن کمربندی،  عضلانی

 ژن کروزون،  سندرم با بیمار  در  TBC1D8B ژن ،۶ نوع کنندههیپومیلینه
NDUFV2  کمپلکس  کمبود  با بیمار  در I میتوکندری، تنفسی زنجیره 

MDC17  ژن و واربورگ،-واکر سندرم با بیمار  در SURF1  با بیمار  در 
  لی بودند. سندرم
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 منشأ و تشخیص بیماری هیپوتونی  .١جدول 
هیپوتونی منشأ (درصد)تعداد  بیماری تشخیص داده شده نام گروه بیماری  درگیر ژن /تست ژنتیک نوع   

 محیطی 

 آتروفی عضلانی نخاعی
I (4۹/2%)3تیپ   

MLPA  / تیپ  ٧حذف اگزونII (٧5/12%)13  

III (51/24%)25تیپ   

10(%0۸/۹)   بارهسندرم گیلن  - 

1(%۹۸/0)  نوروپاتی  - 

2(%۹۶/1)  بوتولیسم  - 

4(%2۹/3)   دوشن  
MLPA  /های حذف کروموزوم

3،٧،4۹،51 
2(%٩٦/1)  درماتومیوزیت  - 

هامیوپاتی  
1(%۹۸/0) کمربندی عضلانی دیستروفی  WES  /GAA 

1(۹۸/0%) (II گلیکوژن ایذخیره بیماری) پمپه بیماری  WES  /SEPN1 

4(%2۹/3) های مادرزادیسایر میوپاتی  - 

 مرکزی 

هاآتاکسی  
1(%٩8/0) ۶نوع  کنندههیپومیلینه لکودیستروفی  WES  /TUBB4A 
2(%٩٦/1) هاسایر آتاکسی  - 

عرضی میلیت   (٩٦/1%)2  - 

حاد شل میلیت   (٩٦/1%)2  - 

پونتوسربلار هیپوپلازی   (۹۸/0%)1  - 

1(%۹۸/0)  هایپومیلیشین  - 

اپتیک نورومیلیت   (۹۸/0%)1  - 

کروزون سندرم   (۹۸/0%)1  TBC1D8B / WES 

+ محیطی 
 مرکزی 

 متابولیک
1(%۹۸/0) میتوکندری تنفسی زنجیره I کمپلکس نقص  NDUFV2 / WES 

2(%۹۶/1) های میتوکندوریالسایر بیماری  - 

 ژنتیک

2(%۹۶/1) آنجلمن سندرم  FISH  / 15q11-q13 مادری 
1(%۹۸/0) ویلی –پرادر  سندرم  FISH  /15q11-q13 پدری 
1(%۹۸/0) داون سندرم  Free Trisomy 21/ Karyotyping 

1(%۹۸/0)  درمیدمک -فیلان  سندرم  Array CGH  /FBLN1 
1(%۹۸/0) واربورگ -واکر  سندرم  MDC17 / WES 

1(%۹۸/0) لی سندرم  SURF1 / WES 

1(%۹۸/0) شکننده ایکس سندرم  FISH  /FMR1 

 ناشناخته
های احتمال بیماری

 ژنتیکی

عدم احراز یا رد بیماری به علت نبود آزمایش 
 ژنتیک

(٧1/14%)15  - 

 
 مقایسه تعداد کل بیماران و موارد با تشخیص ژنتیکی قطعی بر اساس منشأ هیپوتونی .1شکل 

 

0

10

20

30

40

50

60

70

ناشناختهترکیبیمرکزیمحیطی

تعداد تشخیص بر اساس ژنتیک تعداد کل بیماران



 .همکاران و پورشیری

    3شماره  48دوره  مجله پزشکی دانشگاه علوم پزشکی تبریز  | ٧

کرد. این   تأیید را %( تشخیص۹4/2) بیمار  3 در  FISH تست
مبتلا  بیمار  در  مادری با منشأ 15q11-q13 حذف ناحیه موارد شامل

مبتلا  بیمار  در  پدری با منشأ 15q11-q13 حذف آنجلمن، سندرم به
 سندرم مبتلا به بیمار  در  FMR1 ژن جهش و ویلی،-پرادر سندرم به

 مبتلا %(۹۸/0بیمار ) یک در    Array CGHتست. شکننده بود ایکس
 ژن حاوی 22q13.3 ناحیه حذف درمید،مک-فیلان سندرم به

FBLN1 بیمار  یک در  همچنین، تست کاریوتایپ. داد نشان را
 . کرد  تأیید را داون، آزاد، منطبق با سندرم 21 %( تریزومی۹۸/0)

 تشخیص مثبت ژنتیک تست با (٪۸۶/5۶بیمار ) ۵۸ مجموع، در 
 و MRI بالینی، هایروش بااً صرف (٪43/2۸بیمار ) 2۹ شدند. داده

EMG نداشتند. همچنین، ژنتیک تست به نیازی و یافتند تشخیص 
 کهیطور بهماندند؛  قطعی باقی تشخیص بدون %(٧1/14بیمار ) 1۵
در آنان  صیرد تشخ ای دییامکان تأ ک،یژنت شینبود آزما لیدلبه

 فراهم نشد.
 ژنتیکی تشخیص موارد بیشترین تعداد ،1 نمودار  اساس بر 
که طوریمحیطی مشاهده شد؛ به هیپوتونی با منشأگروه   در  قطعی

، دارای تشخیص ٪۷1 معادل اً حدود بیمار این گروه، ۶۶ از  مورد ۴۷
 اختلالات بالای سهم دهندهنشان این یافته ژنتیکی قطعی بودند.

 از  مورد ۸ نیز با هیپوتونی ترکیبی گروه.  است دسته این در  ژنتیکی
 تشخیص ژنتیکی قطعی را نسبت بالاترین ،٪۸۰بیمار، معادل  1۰

اً بیمار، حدود 11 از  مورد 2 تنها هیپوتونی مرکزی، گروه  در . داشت
داشتند و در گروه با منشأ  یقطع ژنتیکی تشخیص ،٪1۸معادل 

 مشاهده نشد.  یقطع یک یژنت صیاز تشخ یمورد چیناشناخته، ه
 منشأ کلی  بندیدسته و جنسیت متغیر  بین آماری، روابط نظر  از 

 مشاهده معناداری ترکیبی، ارتباط مرکزی و شامل محیطی، اتیولوژی
 میانگین مقایسه همچنین،(. فیشر دقیق آزمون ،P=3۵1/۰)نشد 
 نداد نشان معناداری آماری تفاوت مذکور  گروه  سه بین سنی

(۷2۰/۰=P، آزمون ANOVA.) بیمار  42از  مورد 15در  فامیلی ازدواج 
این میزان در  که  شد مشاهده%، ٧/35، معادل SMA به مبتلا

(. P=012/۰) بود بالاتر  داریمعنا طور به ژنتیکی علل سایر  مقایسه با
 واردم ٪۶/2۸در  مشابه بیماری مثبت خانوادگی افزون بر این، سابقه

SMA  شد گزارش. 
 

 بحث
 از  تصویری هیپوتونی، به مبتلا کودک  1۰2 بررسی با مطالعه این

 ی ارایهتخصصفوق مرکز  یک در  را علامت این اتیولوژیک طیف
محیطی در این مطالعه بیشترین فراوانی  منشأ با هیپوتونی. دهدمی

تشخیص  ترینشایع عنوانبه عضلانی نخاعی آتروفی و را داشت
 الگو تا حدی . ایناز موارد را به خود اختصاص داد یتوجهسهم قابل

 شل نوزادان را در  مرکزی علل غلبه همکاران، که و پرساد گزارش  با
و  خسروشاهی مطالعه در  4.است متفاوت بودند، کرده  گزارش

 ترینشایع SMA همکاران نیز، اگرچه مشابه مطالعه حاضر،
 هاییافته از  کمتر   محیطی علل بود، فراوانی علتیتک تشخیص

 تفاوت بهاً ها عمدتتفاوت این 13.گزارش شده است  حاضر  مطالعه
عمدتاً  پرساد مطالعه گردد؛ زیرابازمی مطالعه مورد جمعیت در 

و مطالعه خسروشاهی شامل  NICU در بستری شامل نوزادان
شدت بیماری بیشتری  معمولاً بود که  PICU در  بیماران بستری

 فلج به مبتلا بیماران هدفمند در مطالعه ما، حذف 13 ،4داشتند.
شمار به مرکزی هیپوتونی شایع بسیار  علل و تشنجی که از  مغزی

 مرکز  عملکرد از  ناشی انتخاب سوگیری احتمال و همچنین، 5روندیم
از عوامل ارجاعی نوروماسکولار،  تخصصیفوق مرکز  یک عنوانبه

در  .شوندیمحسوب م نیشیبا مطالعات پ جیمهم در تفاوت نتا
عضلانی ارجاع داده -عصبی تر پیچیده موارد معمولاً چنین مراکزی، 

 هدفمند حذف که  شود تأکید است لازم حال، این شوند. بامی
 علل بر  تمرکز  امکان اگرچه تشنج، و مغزی فلج به مبتلا بیماران

 نسبی افزایش موجب طبیعی طور به هیپوتونی را فراهم کرد، نادرتر 
. است شده مطالعه مورد نمونه در  ژنتیکی و محیطی علل سهم

 اتیولوژیک الگوی دهندهنشان مطالعه این هاییافته بنابراین،
 میاست و قابل تعم تخصصیفوق ارجاعی جمعیت یک هیپوتونی در 

  .ستیکودکان ن  یعموم تیبه جمع میمستق
 ها مربوط بهتوجهی از تشخیصقابل در مطالعه حاضر، سهم

دارد. با  یادیز  تیاهماز نظر بالینی  عضلانی نخاعی بود که  آتروفی
 یبرا کننده بیماریاصلاح هایدرمان توجه به در دسترس بودن

SMA، محسوب بالینی اولویت یک آن دقیق و سریع تشخیص 
 هدفمند ژنتیکی آزمایش به بخشیدن تقدم لزوم امر  این .۹شودمی

ژن  ۷ اگزون حذف بررسی ، مانندعضلانی نخاعی آتروفی برای
SMN1، سازگار  بالینی دارای تظاهرات کودکان  ارزیابی الگوریتم در  را 

 خطر، معرض در  هایجمعیت در  ویژهبه محیطی، هیپوتونی با
 ۹.سازدمی برجسته
 زیرگروه در  که  ٪ بود5/22 فامیلی ازدواج حاضر، مطالعه در 

 ثبت گزارش  با میزان این. رسیدمی ٪٧/35 به SMA بیماران مبتلا به
 گزارش  بیماران در این را خویشاوندی میزان ایران، که SMA ملی

در مطالعه حاضر، این درصد  ۹دارد. نسبی همخوانی کرده است،
زیرا  باشد؛ یاز تفاوت در جامعه آمار  یناش تواندبالاتر نیز بود که می

 بیماران از  تریوسیع طیف و سنی هایگروه  همه SMA ملی ثبت
 نشان ایران در  شدهانجام مطالعات ۹.شودرا شامل می SMAمبتلا به 

 جمعیت از  بالاتر  ایرانی جمعیت در  SMA هایناقل شیوع که  اندداده
 همخوانی ما منطقه در  فامیلی ازدواج بالای میزان با که  است اروپایی
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 خانوادگی سابقه و فامیلی ازدواج بالای نسبتاً  نرخ همراهی ۹.دارد
 هایبیماری سنگین بار  بر  ،عضلانی نخاعی آتروفی زیاد شیوع با مثبت

 بر  و داشته دلالت مطالعه مورد جمعیت در  مغلوب اتوزومال
در   3.کندمی تأکید خانوادگی هایبررسی و ژنتیک مشاوره اهمیت

ماندند که علت  باقی قطعی تشخیص بدون مار یب 1۵مطالعه حاضر، 
های ژنتیکی تکمیلی بود. این موضوع اصلی آن عدم انجام آزمایش

 ژنتیکی و پاراکلینیکی ابزارهای بیشتر به دسترسی دهد کهمی نشان
با در نظر  14 ،3.دهد شیرا افزا یصیبازده تشخ تواندیم تر پیشرفته

کم مجموع موارد دارای تشخیص ژنتیکی مثبت، دست گرفتن
 اند.داشته یک یژنت منشأمطالعه  نیدر ا یپوتونیموارد ه ۸۸/55%

از  ییبالا گاهیدر جا دیبا یک یژنت یابیارز  دهد کهمینشان یافته  نیا
  14 ،3.ردیقرار گ یپوتونیکودکان مبتلا به ه  یصیبرنامه تشخ

 
 گیرینتیجه

 شدهغربال و ارجاعی جمعیت در  که  داد نشان مطالعه این نتایج
 هیپوتونی تشنج، و مغزی فلج شایع موارد حذف با حاضر، مطالعه

 به را غالب سهم عضلانی نخاعی، آتروفی ویژهبه و محیطی منشأ با
 کودکان  تمام به تواننمی را هایافته این. اندداده اختصاص خود
 مشابه، ارجاعی مراکز  در  داد؛ با این حال، تعمیم هیپوتونی به مبتلا
 با بنابراین،. است انتظار  قابل SMA بالای سهم و محیطی علل غلبه

 هایازدواج با آن ارتباط و ژنتیکی اختلالات بالای بار  گرفتن  نظر  در 
 به دهیاولویت با تشخیصی الگوریتم در  بازنگری فامیلی،
 ژن ۷ اگزون بررسی حذف ویژههدفمند، به ژنتیکی هایآزمایش
SMN1 شودمی توصیه تشخیص مسیر  در  ژنتیک مشاوره ادغام و .
 جمعیت از  گیرینمونه با نگر آینده چندمرکزی مطالعات انجام

منظور به همچنین، .است ضروری هایافته این تأیید برای عمومی
 یتیر یمد کردیاتخاذ رو ماران،یب نیمراقبت از ا یساز نهیبه

 . شودیم هیتوص یاچندرشته
 

 هامحدودیت
 نتایج پذیریمطالعه، تعمیم بودن مرکزهتک و مقطعی طراحی

بیماران  حذف. سازدمی مواجه محدودیت با را هامحیط سایر  به
 اما شایع کمتر   طیفموجب شد  اگرچه و تشنج، مغزی فلج مبتلا به

وارد مطالعه شود و علل نادرتر تر هیپوتونی مهم نظر تشخیصی از 
تأثیر تعداد زیاد موارد ارجاعی ناشی از فلج مغزی و تشنج قرار تحت

 کاهش  را تر جامع مطالعات با مستقیم مقایسه نگیرند، امکان
 همه برای ژنتیکی هایتست به دسترسی عدم همچنین، .دهدمی

 ممکن بالینی، معیارهای اساس ها بر آن انتخابی انجام و بیماران
 .باشد شده انتخاب سوگیری موجب است

 اخلاقی ملاحظات
 این مطالعه بر اساس اصول اعلامیه هلسینگی انجام شد و با

 اخلاق به تأیید کمیته دانشگاهی IR.TBZMED.REC.1403.337 کد
مطالعه برای . رسید یمطالعات انسان/یپزشک ستیز  هایپژوهش در 

 رضایت اخذ از  پس بیماران و شد داده کودکان توضیحوالدین  
 برای غیرضروری یا اضافی مداخله هیچ .شدند مطالعه وارد آگاهانه
 محرمانه کاملاً   صورتبه بیماران اطلاعات کلیه.  نشد انجام بیماران
 بیماران خانوادگی نام و نام ها،داده آوریفرایند جمع در شد.  ینگهدار 

مشخصات  به هاگزارش  یک از  هیچ در  و شد تبدیل عددی کدهای  به
 . نشد اشاره هویتی آنان

 
 قدردانی

 آموزشی، مرکز  بالینی تحقیقات توسعه واحد از  نویسندگان
 پزشکی علوم دانشگاه آذری، مردانی زهرا کودکان  درمانی و پژوهشی

 تشکر  و تقدیر  تحقیق این انجام در  همکاری بابت. ایران تبریز، تبریز،
 کودکان  والدین و بیمارستان پرسنل کلیه  همچنین از  .گردد  می

 .نمایندمی تشکر  صمیمانه مطالعه در  کنندهشرکت

 
 مشارکت پدیدآوران

اثر؛  پردازی و طراحیایده :یمحمد احمد و یر یپورش تایب 
 تحلیلی: عباد هیزک و یر یپورش تایب ها،آوری دادهجمع ی:رنج نیحس

 نایس و یعباد هیزک و برزگر  محمد ، یر یپورش تایب ها،داده تفسیر  و
 فکری محتوای جهت از  آن بررسی و نقد و نویسپیش تهیه :یسیرئ

 .را برعهده داشتند
 

 مالی منابع
این مطالعه از هیچ منبع مالی یا حمایت مالی خاصی برخوردار 

 نبوده است.

 
 هاداده پذیریدسترس
در متن  قالب جداول در  مطالعه این در  شدهایجاد هایداده

 .اندشده مقاله گنجانده
 

 تعارض منافع
 یک حاصل اثر  این که  کنندمی اعلام پدیدآوران وسیلهبدین
 و هاسازمان با منافعی تضاد گونههیچ و بوده مستقل پژوهش
 ندارد. دیگری اشخاص
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