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  گزارش دو مورد: سگمنتال نوروفیبروماتوزیس
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  چکیده
دو فرم . گرددست که با ایجاد تومور در اطراف اعصاب و اختلالات پاتولوژیکی دیگر مشخص میانوروفیبروماتوزیس اختلال ژنتیکی 

 استخوان و شایعتر بوده و با ضایعات پوست، سیستم عصبی مرکزی،) NF1 (1نوروفیبروماتوزیس نوع .دباش میNF2  و NF1اصلی آن 
فه و سایر تومورهای عصبی مشخص  با اکوستیک نوروماهای دو طر )NF2 (2نوروفیبروماتوزیس تیپ .گرددغدد اندوکرین مشخص می

ماهای و مورد از آن گزارش شده است و با نوروفیبر100 که تاکنون بیماری نادری است) NF5(سگمنتال نوروفیبروماتوزیس . گرددمی
  .گرددحدود به یک منطقه از بدن مشخص میجلدی با یا بدون علائم پوستی و م

   .شوند ساله مبتلا به سگمنتال نوروفیبروماتوزیس معرفی می20 و 19در این مقاله دو خانم 
  .وفیبروماتوزیس، اکوستیک نوروما، نوروفیبرومای جلدیسگمنتال نور نوروفیبروماتوزیس، :واژگان کلیدی

  

  1قدمهم
 اختلال اتوزومـال غالـب بـا        2 شامل حداقل    یسنوروفیبروماتوز
باشد که بـا بـروز تومورهـائی در          می 3000 در   1شیوع تقریبی   

  .)1( گردداطراف اعصاب مشخص می
ترین است که به صـورت      شایع) NF1(1نوروفیبروماتوزیس تیپ 

 سالگی خود را نشان     5رسد و تا سن     ل غالب به ارث می    اتوزوما
موارد اسپورادیک این نوع نیز گزارش شده اسـت کـه           . دهدمی

  .)1( ناشی از موتاسیون ژنتیکی است
 این ژن پروتئینـی بـه       . قرار دارد  17 بر روی کروموزم     NF1ژن  

کنـد کـه ایـن پـروتئین بـر روی           نام نوروفیبرومین را کـد مـی      
هـا در پوسـت طبیعـی فـرد بـالغ           تیو ملانوس ـ ها  کراتینوسیت

شوند ها در نوروفیبروماها زیاد می    سلماست. طبیعی وجود دارد  
کننـده نقـش آنهـا در ایجـاد و رشـد            و این ممکن اسـت بیـان      

   .تومورهای نوروفیبروما باشد
 یا بیشتر از موارد زیر      2 بر اساس    NF1تشخیصی در   معیارهای  

  )2،1(: است

                                                 
  دکتر بهاره ملک افضلی : ، دکتر بخش پوستبوعلی، تهران، بیمارستان : آدرس نویسنده مسئول

)email: bmalekafzali@yahoo.com  (  
  20/12/1384: تاریخ دریافت مقاله
  25/2/1385 :تاریخ پذیرش مقاله

 در mm5 یا بیشتر با قطری بزرگتر از 6وه  قه-ماکولهای شیر -1
   در افراد بعد از بلوغcm5/1افراد قبل از بلوغ و بیش از 

   یا بیشتر نوروفیبروما از هر نوعی دو-2
3-Frecklingآگزیلا یا منطقه اینگوینال   
4-Opticglioma) گلیومای عصب اپتیک(  
5-lish nodule 2 هامارتومای عنبیه( یا بیشتر(  
شخص استئوس مثل دیسپلازی اسفنوئید یا نـازک        ضایعه م -6

  شدن کورتکس استخوانهای بلند با یا بدون پسودوآرتریوزیس
ذکـر شـده را     معیارهای   که   1 در خانواده درجه     NF1وجود  -7

  )1( داشته باشد
به صورت اتوزومال غالب بـه ارث       ) NF2 (2نوروفیبرومای تیپ   

 .)1(  قـرار دارد 22رسد و ژن این بیماری بر روی کروموزوم  می
کند کـه کـلاس     وتئینی به نام شوانومین را کد می       پر NF2ژن  

 با اکوستیک   NF2. باشد می التومورگرهای  کوبجدیدی از سر  
نورومای دو طرفه و سایر تومورهـای سیـستم عـصبی مرکـزی             

  .)2( گرددمشخص می
  

  ورد بیماریم
 ســـاله جهـــت درمـــان ماکولهـــای 19خـــانمی : بیمـــار اول
ته در بالا و پایین شکم و پستان در سمت چپ بدن  هیپرپیگمان
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 سـالگی  8داشت کـه از سـن     بیمار اظهار می  . مراجعه کرده بود  
  .باشدضایعات شروع شده است و در حال گسترش می

فرکل در سمت    قهوه متعدد و  -در معاینه بالینی ماکولهای شیر    
ــه دیــده        ــا انتهــای تن ــانی پــستان ت ــپ از قــسمت فوق   چ

در سمت چـپ پـشت بیمـار نیـز دو           ). 4،2،1شکلهای   (شدمی
  )2و4شکلهای( .خوردضایعه ندولر قابل لمس به دست می

عمل آمـد کـه بـا نوروفیبرومـا         از ضایعه ندولر بیمار بیوپسی به     
  .)3شکل (مطابقت داشت 

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

CT scan    مغز و معاینه چشمی نیز درخواست شـد کـه هـر دو 
بیمار سابقه خانوادگی مثبتی از ضایعات       .رش شدند طبیعی گزا 

  .کرد را ذکر نمیمشابه
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

ای جهـت درمـان ضـایعات مـاکولر و           ساله 20خانم  : بیمار دوم 
patchy              پیگمانته در ناحیـه بـازو، سـاعد، پـستان و زیرپـستان 

  .)6 و 5شکلهای (سمت راست مراجعه کرده بود 
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

 
  قهوه و فرکل در نیمه قدامی و چپ تنه– ضایعات شیر -1شکل

 
 قهوه و فرکل و یک ضایعه نوروفیبروما –ضایعات شیر -2شکل

 در قسمت خلفی نیمه چپ تنه ) فلش(

 
 صویر آسیب شناسی ضایعه نوروفیبرومات -3شکل

 
  قهوه منتشر در قسمت خلفی نیمه چپ تنه –ضایعات شیر -4شکل

 
   قهوه منتشر در سطح داخلی بازو راست- ضایعات شیر-5شکل

 
 قهوه و فرکل بصورت منتشر در پستان راست و – ضایعات شیر -6شکل 

   آنسطح زیرین
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الگی شـروع   س ـ 10داشت که ضـایعات از سـن        بیمار اظهار می  
سابقه خـانوادگی ضـایعات     . تدریج افزایش یافته است   شده و به  

در معاینـه ضـایعات مـاکولر       . مشابه در خانواده وجـود نداشـت      
 قهوه در سمت راست بدن از بازو تا آرنج و همچنـین بـر               -شیر

ــود   ــشاهده ب ــل م ــستان ســمت راســت قاب  Freckling .روی پ
دو ضـایعه   . مختصری نیز در سمت راست زیر بغل وجود داشت        

ندولر مشکوک به نوروفیبروما در پـشت بـازوی سـمت راسـت             
 CT scan. قابل مشاهده و لمس بود که با بیوپسی تأئید گردید

  .مغزی و معاینه چشمی نرمال گزارش شد
  

  بحث
علائم پوستی و نوروفیبروماهای پوستی ممکن است دیده شود         

 .)2( باشد میNF1ا تعداد کم و با شیوع خیلی کمتری از          ولی ب 
ــیر    ــای ش ــا ماکوله ــاتوزیس ب ــگمنتال نوروفیبروم ــوه، -س قه

 از  نوروفیبرومای جلدی و گاهی احشائی محدود به یک سگمان        
 نوروفیبرومـاتوزیس   5که بـه تیـپ      ) 2( گرددبدن مشخص می  

)NF5 ( معروف است)1(.  
گـردد و احتمـالاً یـک       مـی این بیماری در اثر موتاسیون ایجاد       

  .)2(دهد  را نشان میNF1سوماتیک موزائیسم در ژن 
 مورد از بیماری سگمنتال نوروفیبروماتوزیس    100تاکنون فقط   

 موارد گزارش شده سن متوسط شـروع        .)1( گزارش شده است  
و در زنـان بیـشتر رخ       ) 2،1(  سالگی بوده اسـت    28بیماریشان  

طرفـه، بـر روی     یـشتر یـک   ضـایعات ب  . )3،1( )58(% داده است 
های توراسیک یـا سـرویکال و در سـمت راسـت بـدن              درماتوم

  .)3( وجود داشته است
Frecklingــط در   آ ــزیلا فق ــت و  % 10گ ــود داش ــاران وج بیم

    از افــراد گــزارش شــده اســت%26قهــوه در -ماکولهــای شــیر
)1،2،4(.  

 بیمـاران سـابقه     %93بیماری سیـستمیک شـایع نیـست و در          
  .)2،1( یبروماتوزیس گزارش نشده استفامیلی نوروف

این بیماران  شود و   در عده کمی از بیماران، بیماری ژنرالیزه می       
ــود   ــاظ وجـ ــد از لحـ ــم  Lish nodule بایـ ــایر علائـ   و سـ

ــوند  ــی ش ــاتوزیس بررس ــه   .)1( نوروفیبروم ــتلا ب اشــخاص مب
ــائینی از انتقــال ایــن   ســگمنتال نوروفیرومــاتوزیس ریــسک پ

  .)3( خود دارندبیماری را به موالید 
 مــورد از والــدین بــا ســگمنتال نوروفیبرومــاتوزیس 2تــاکنون 

اند که فرزاندانشان دچـار نوروفیبرومـاتوزیس نـوع         گزارش شده 
  .)3،4( اندشده) NF1(ژنرالیزه 

شود اگر جهش سـوماتیکی بـه حـدکافی سـریع و در           میتصور  
د تواند سبب بروز بیماری ژنرالیزه شـو      مراحل اولیه رخ دهد می    

کــه از لحــاظ بــالینی از نــوع غیرســوماتیک بیمــاری غیرقابــل 
  تشخیص است و اگـر ایـن جهـش در مراحـل دیرتـر رخ دهـد            

  .)3،4( تواند سبب بیماری لوکالیزه نوروفیبروماتوزیس شودمی
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