
 
 
 
 
 
 

 نوعي ميوپاتي ميتوكندريال: معرفي موردي از سندرم كرنز ساير
 

 نويسنده رابط: استاديار گروه طب فيزيكي و توانبخشي دانشگاه علوم پزشكي تبريز :دكتر سيد كاظم شكوري
 دانشيار گروه اعصاب دانشگاه علوم پزشكي تبريز: دكتر رضا خندقي
 زيكي و توانبخشي دانشگاه علوم پزشكي تبريزدستيار گروه  طب في: دكتر علي كيان مهر

 
 ١١/٤/٨٢: ، پذيرش٢٦/٣/٨٢:  نهايي، بازنگري٢٦/١/٨٢: دريافت

 
 چكيده
بيماري در طي دو سال خصلت پيشرونده اي داشت و ضعف عضلاني عمدتاً در عضلات پروگزيمال .  ساله اي از دو سال قبل دچار افتادگي پلك شده بود١٤پسر 

 به همراه علايم بولبر، بيماريهاي محل اتصال عصب و (SMA)در معاينه باليني تشخيص هاي افتراقي از جمله انواعي از اسپينال موسكولار آتروفي      . ده بود اندامها ايجاد ش  
لعات الكترودياگنوستيك و بيوپسي    با انجام مطا  . عضله مثل مياستني گراو و همچنين انواعي از ميوپاتي ها مثل ميوتونيك ديستروفي نوع پروگزيمال براي او مطرح شد                   

كرنز شاير كه ميوپاتي نادري است و همراه علايم و نشانه هاي               عضلاني با رد ساير تشخيص هاي افتراقي بيماري وي نوعي از ميوپاتي ميتوكندريال به نام سندرم                  
 . اين بيماري بايد در تشخيص افتراقي قرار گيردبنابراين در تمام موارد ميوپاتي و افتادگي پلك . سيستميك بروز مي كند، تشخيص داده شد

 
 ميوپاتي، ميتوكندريال، افتادگي پلك، كري : واژه هاكليد

 
 مقدمه

اولين مورد ميوپاتي ميتوكندريال و اختلال درعملكرد زنجيره            
). ١( سال پيش توسط لوفت و همكاران گزارش شد               ٤٠تنفسي  

اساس روشهاي   ميلادي بر     ٨٠ و    ٧٠مطالعات بعدي در دهه هاي       
بر . مورفولوژيك و بيوشيميايي بر روي اين بيماران صورت گرفت           

 و هم ژن    (mtDNA)ميتوكندريال   DNAاساس اين واقعيت كه هم       
هاي هسته اي براي ساخت زنجيره تنفسي مورد نياز است، اعتقاد بر             
اين است كه جهش در هر يك از اين دو نقطه مي تواند باعث ميوپاتي              

اين فرضيه به وسيله تحقيقات انجام شده در             . شودميتوكندريال  
 .دهه هاي اخير تأييد شده است

 
 گزارش مورد 

 سال قبل به     ٢ ساله اي بود كه بيماري وي از             ١٤بيمار پسر    
. صورت افتادگي پلك ها آغاز شد كه خصلت پيشرونده اي داشت             

شدت افتادگي پلك در هنگام صبح و شب تغييري نداشت و در طول             
چند ماه بعد از شروع افتادگي پلك بيمار دچار ضعف           . بت بود روز ثا 

همراهان بيمار همچنين . اندامها شد كه در اندامهاي تحتاني شديدتر بود
.  سالگي شده اند  ٧ذكر مي كردند كه متوجه كاهش شنوايي بيمار از            

سابقه بيماري قبلي را ذكر نمي كردند و سابقه مصرف داروي خاصي را 
مار سه برادر و سه خواهر دارد كه همگي سالم هستند و             بي. نمي دادند

سابقه هيچ گونه بيماري مشابه در خانواده و بستگان بيمار وجود                
 .نداشت

در معاينه باليني رشد جسماني بيمار كم و نسبت به سنش كوتاه قد 
معاينه عملكردي بيمار مانند راه  رفتن روي پاشنه و انگشتان پا و             . بود

در معاينه بولبر افتادگي دو طرفه و قرينه         . رگ مختل بود  آزمون ترندلنب 
پلك ها و در معاينه شنوايي كاهش شنوايي مختصري وجود داشت و            

 . بقيه موارد در معاينه بولبر طبيعي بودند

5قدرت عضلاني عضلات پروگزيمال در حد 
رفلكس هاي .  بود4

ر و قرينه ولي در اندامهاي تحتاني       يا صف + ١وتري در اندامهاي فوقاني     
براي بيمار  . بيمار از لحاظ معاينه حسي كاملاً طبيعي بود         . بودند+ ٢

، ١آزمون هاي الكترودياگنوستيك متعدد از قبيل آزمون تحريكات مكرر        
 . انجام شد  ٣ و الكتروميوگرافي٢مطالعات هدايت عصبي

 براي بررسي وجود بيماريهاي محل اتصال عصب و عضله              
(NMJ)             آزمون تحريكات مكرر انجام شد كه نتيجه آن كاملاً طبيعي 

ولي در   .  طبيعي بودند    (NCS)مطالعات هدايت عصبي       . بود
با دامنه كم (الكتروميوگرافي سوزني در عضلات بيمار الگوي ميوپاتيك 

مشاهده شد ولي فعاليت      ) و مدت موج كوتاه و پلي فازيك           
براي بيمار  . ده نگرديد خودبخودي در عضلات بررسي شده مشاه       

در . آزمون هاي معمول آزمايشگاهي انجام شد كه همگي طبيعي بودند         
MRI        انجام شده افزايش سيگنال خفيف درCentum Semiovale  دو

. طرف ديده شد كه براي بيمار، ميوپاتي ميتوكندريال مطرح گرديد             
همچنين تغييرات خفيف سيگنال در هر دو نيمكره مخچه و هسته هاي           

سرانجام براي بيمار بيوپسي عضلاني از        .  ديده شد  ٨ و   ٧اعصاب  
 . عضله چهار سر ران انجام شد كه ميوپاتي غير اختصاصي گزارش شد

1. Repetitive stimulation test 3. Electromyography 
2. Nerve conduction study  
 



  

 ) ٥: ( علايم باليني ميوپاتي هاي ميتو كندريال:١                                        جدول
KSS MERRF MELAS علايم  
 افتالموپلژي - - +
 دژنرسانس شبكيه - - +
 بلوك قلبي - - +
 ١٠٠ mg/dl >پروتئين مايع مغزي نخاعي  - - +
 ميوكلونوس - + -
 آتاكسي - + +
 ضعف + + +
 تشنج + + -
 زوال عقل + + +
 قد كوتاه + + +
 استفراغ حمله اي + - -
 كوري كورتيكال + - -
 همي پارزي و همي آنوپي + - -
 كري عصبي + + +
 اسيدوز لاكتيك + + +
 سابقه خانوادگي مثبت + + -

 
 در پاتولوژيRagged – red fibersتصوير + + +

 دژنر سانس اسفنجي شكل + + +
 
 

 بحث
 DNAيا   mtDNAميوپاتي ميتوكندريال مي تواند در اثر جهش در          

براي درك نحوه وراثت اين بيماري بايد به چند          . هسته سلول رخ دهد   
در پستانداران   mtDNA .اشاره كرد  mtDNA فرد   خصوصيت منحصر به  

ده برابر جهش    آن  ميزان سرعت جهش در     . تنها از مادر به ارث مي رسد      
زيرا هيستون هاي هاي محافظت كننده و       ) ٣(هسته اي است     DNAدر  

البته مشخص شده است    . وجود ندارد  mtDNAمكانيسم هاي دفاعي در     
ل ژنتيكي براي آنها قايل هستند، در       كه اكثر بيماريهاي ميتوكندريال كه عل     

 ). ٤(اتفاق مي افتند mtDNAاثر جهش 
اين جهش ها مي توانند خود به خود در سلولهاي جنسي رخ               
دهند باعث وراثت مادري شوند يا در سلول هاي سوماتيك رخ دهند            

ممكن است در يك سلول دو نوع        . و موارد تك گير را پديد آورند       
mtDNA      جهش يافته، وجود داشته باشند كه معمولاً       ، يكي سالم و يكي

زنجيرة تنفسي با مشكل مواجه نمي شود، مگر اينكه نسبت موارد جهش            
لازم به ذكر   . يافته به سالم زياد باشد يا نياز بافت به انرژي بيشتر شود              

هسته اي به طور كاملاً متناسب بين بافتها تقسيم نمي           mtDNAاست كه   
جهش يافته از    mtDNAعث مي شود كه ميزان      اين تغيير پذيري با   . شوند

يك نسل به نسل بعد بسيار متغير باشد و اغلب خواهر و برادرها مقادير               
 ).٢(متفاوتي از اين ژن را به ارث مي برند 

ميوپاتي هاي ميتوكندريال، در واقع، بيماريهاي سيستميكي هستند         
تي از  كنند و ميوپاتي تنها قسم      كه بافت هاي مختلف را درگير مي        

به طور اجمالي سه نوع عمده ميوپاتي        . علايم آنها به شمار مي رود      
البته . ميتوكندريال داريم كه علايم باليني آنها در جدول آورده شده است

بايد توجه داشت كه تمام موارد ذكر شده در جدول در بيماريهاي                
 با ترياد باليني فلج     (KSS)سندرم كرنز شاير    . مختلف بروز نمي كند   

ضلات خارجي چشم، رتينيت پيگمانتوزا و بلوك قلبي مشخص مي            ع
ضعف خفيف  .  سالگي است   ٢٠شود كه شروع آن معمولاً قبل از           

پروگزيمال در اندامها مشاهده مي شود و علايم ديگري كه ممكن است             
قدكوتاه، كري عصبي، زوال عقل، آتاكسي،       : مشاهده شوند، عبارتند از    

ديابت مليتوس،  (نوپاتي هاي متعدد     كاهش تحريك تنفسي و آندوكري     
  ).هيپوتيروييدي، هيپوپاراتيروييدي، تأخير در بروز صفات ثانويه جنسي

با اينكه پيشرفت هاي قابل ملاحظه اي در زمينه فهم آسيب زايي             
اختلالات ميتوكندريال به دست آمده، ولي درمان مؤثري براي آن يافت 

ده قرار مي گيرند، ولي هيچ       البته چندين دارو مورد استفا    . نشده است 
 هم  Qكوآنزيم  . يك نمي توانند بر بلوك زنجيره تنفسي غالب آيند           

انتقال دهنده الكترون است و هم مولكول جمع آوري كننده مواد زايد             
تركيباتي ). ٦(مؤثر بوده است      KSSو   MELASو بر برخي علايم      

اديون و   ، من   C، سوكسينات، ويتامين     Eمانند ريبوفلاوين، ويتامين     
). ٦(نيكوتين آميد براي كم كردن بلوك زنجيره تنفسي استفاده شده اند            

 . مي توان از روشهاي ژن درماني نيز استفاده كرد
 

 نتيجه گيري
ميوپاتي ميتوكندريال بيماري سيستميك نادري است كه علاوه بر          
عضله مي تواند بافت هاي ديگر را نيز درگير كند و باعث بروز سندرم              

توارث آن حالت خاصي دارد كه معمولاً از مادر         . وناگوني شود هاي گ 
مي تواند تك گير باشد يا به صورت اتوزوم غالب يا           . به ارث مي رسد   

بايد در بيماراني كه ميوپاتي همراه با علايم            . مغلوب منتقل شود   
هنوز درمان  . سيستميك ديگر دارند، اين بيماري را در نظر داشت            

ه است، ولي درمان هايي براي تخفيف علايم        قطعي براي آن ذكر نشد    
 . وجود دارد
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