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 ارمغان دانش، مجله علمي پژوهشي دانشگاه علوم پزشكي ياسوج

 (001)شماره پي در پي 0011، خرداد و تير6، شماره 62دوره 

 

 پودلاک ي ـسندروم هرمانسكک مورد يگزارش 
 6و 0پوريه عليمرض ،*0يورنامخواست يل خاشعيخل

 

 ،(کـازرون  عـ  (عصـر يول حضـر   مارستانيب، مانيزنان و زاگروه  6، رانيا کازرون، کازرون، ياسلام آزاد دانشگاهواحد کازرون،  ک،يژنت گروه0

 رانيا ،کازرون

 60/01/0911 يخ پذيرش:تار         01/11/0911تاريخ وصول: 

 

 دهيچك
نقـل و  در  يص اساس ـيتوزومـال مغلـوا اسـه کـه در اقـر نقـا      آنـادر   يماريک بي( HPSپودلاک) ـ  يسندرم هرمانسكزمينه و هدف: 

 يزياتز خـونر ي ـو د يمتـراکم پلاکت ـ  يها فقدان گرانول، يچشمـ  يسم پوستينيبا آلب HPSشود. يجاد مين اينگ( پروتئيكي)ترافانتقالا 

ازاين بيمـاري  مورد يکهدف از اين مطالعه گزارش به عله نادر بودن سندرم هرمانسكي ـ پودلاک  لذا گردد. ياز آن مشخص م يشنا

 بود.

 

در  .اسـه سـاله   62ک مـادر  ي ـ، از نيسزارمان يحاصل زاپودلاک ـ   يسندرم هرمانسكنوزاد ترم پسر مبتلا به  ،ماريب گزارش مورد:

 گونه مشاهده شد. يستاگموس و کبوديهمراه با ن يچشم ـ يسم پوستينيآلبپزشک اطفال، به وسيله ه صور  گرفته ينه اوليمعا

  

د نمود. ييأن سندروم را تيبه ا يو ءابتلا ،يتوپنيبر ترومبوس يها( نوزاد، مبن)پلاکهيهاهيدرخواسه شمارش ترومبوس گيري:جهينت

هاي پوستي از طريق مشاوره با متخصصـان پوسـه   راي مراقبهتلاش براي آموزش خانواده نوزاد جهه اقدام بدر ادامـه 

 جهه جلوگيري از عفونه صور  گرفه.

 

 HPS، سمينيآلبپودلاک،  ـ يهرمانسك :يديکل يهاواژه

 

  ، واحد کازرون، گروه ژنتيک کازرون اسلامي آزاد دانشگاه کازرون،خليل خاشعي ورنامخواستي،  نويسنده مسئول:*
Email:khalil.khashei2016@gmail.com  
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  مقدمه

نــادر بـا تــوار    يك ـيک حالــه ژنتي ـسـم  ينيآلب

ن يملان ـ يگمـان يسـتم پ يمربـو  بـه س   آتوزوم مغلـوا 

زان اخـتلال  ي ـو م يبـه چگـونگ   آن باشد که تظـاهر  يم

نقـا    يازهي ـرنگ يهـا ن در سلوليعملكرد رنگدانه ملان

کمبـود   يهـا دارد و اغلب با نشـانه  يمختلف بدن بستگ

( پوستي -چشمي ها)نوعرنگ در موها، پوسه و چشم

( هـا)نوع چشـمي  طور خاص محـدود بـه چشـم   ه ا بيو 

ن ين، نـادرتر ي ـ(. عـلاوه بـر ا  0شـود) يص داده ميتشخ

-انـدام  يع ـيه طبي، که بر فعالسمينيآلب يشكل سندروم

 ـ  يسـندروم هرمانسـك   گـذارد، يز اقـر م ـ يگر نيد يها

ن سندروم ناهمگون از يشود. ايده مي( نامHPSپودلاک)

 چـون  هـم )ييهـا ژن در جهـش  لي ـدل ، بهيكيلحاظ ژنت

 در شـتر يب که ((HPS1)0 ـ پودلاکسندروم هرمانسكي  

 نقـش  هـا نيپـروتئ  و ييغشا نگ(يكي)ترافنقل و انتقالا 

بـه   رمز شونده يهانيپروتئ نقص. کنديدارند، بروز م

 ا عملكـرد ي ـوژنز و ي ـب بـر  توانـد يم ـ هـا ژن نيا وسيله

 يترشـح  يهـا سـلول  در کـه  يسلول داخل يهااندامک

ــد يتخصصـــ ــلول ماننـ ــاسـ ــه يهـ ــي)يارنگدانـ  يعنـ

ــا هيملانوســ ــلول و ه ــاس ــتلياپ يه ــه يالي  ،(داررنگدان

 يالي ـتلياپ يهـا سلول و هالينوتروف ، هاسل T ها،  پلاکه

(. 6ـ ـ0)بگـذارد  ريتأق ارد،د وجود II نوع يوي)آلوئلار( ر

متـراکم پلاکـه    يهاان به دنبال فقدان گرانوليدر مبتلا

هـا، اسـتعداد بـه    ه پلاکـه ي ـآن کاهش فعال جهيو در نت

ه و التهـاا روده  ي ـبروز ريشود. فيده ميد يزير خون

لذا هـدف  (. 1از افراد مشاهده شده اسه) يز در برخين

نسـكي ـ   گزارش يک مورد سـندرم هرما از اين مطالعه 

 پودلاک بود.

 

  ماريب يمعرف

ــا حــاملگ 62  يخــانمبيمــار  ــا  يســاله ب دوم ب

مان به دنبال يرش متخصص زنان و زاينامه پذ يمعرف

 يمـان يزا ياز دردهـا  يه وي( و شـكا Spotting)ينيلكه ب

عصـر)ع  ا(( شـهر    يمارسـتان ول ـ ياژ بي ـبه واحد تر

شـود.  يم ـ يکند و بلافاصله بستريکازرون مراجعه م

 ين قاعدگين روز آخرياساس اول مادر بر يسن حاملگ

هفته محاسـبه   92+1 يراساس سونوگرافبهفته و  6+93

، بـه دنبـال افـه ضـربان     61/0/0911خ يد. در تاريگرد

بعداز ظهر، بعـد از انجـام    01:01ن، در ساعه يقلب جن

 ين، ويه و آماده کردن مادر جهـه سـزار  ياقداما  اول

مان انجـام شـد. نـوزاد متولـد     يبه اتاق عمل منتقل و زا

ــر  ــده پس ــده دارا يش ــد   6111وزن  يزن ــرم، ق  03گ

بـا   01و  1متر و آپگـار   يسانت 99متر، دور سر  يسانت

 يلين نوزاد بـا نسـبه فـام   يوالدزال بود.  کاملاً يظاهر

دختر خاله، صاحب فرزند اول سالم بودند،  ـ  پسر خاله

م در س ـينياما به حضور چهار مورد فـرد مبـتلا بـه آلب   

بـه  نـه نـوزاد   يانـد. در معا خانواده خـود اشـاره کـرده   

همـراه   يچشـم  ـ يسم پوستينيآلبپزشک اطفال،  وسيله

ــا ن ــود يبــ ــتاگموس و کبــ ــاهده   يســ ــه مشــ                    گونــ

ــكل ــمارش  6و  0 شد)شـ ــه شـ ــه درخواسـ (. در ادامـ

                  بـــه وســـيلههـــا( نـــوزاد، )پلاکـــهيهاهيترومبوســـ

ــان داده يا ــه نتشــ ــد کــ ــيشــ ــه آن، مبنــ ــر  يجــ بــ

هــزار در هــر ميلــي متــر مكعــب   29)يتوپنيترومبوســ
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 ـ ينـوزاد مـذکور بـه سـندروم هرمانسـك      ء، ابتلا(خون

از نظــر  يد نمــود. نــوزاد مشــكلييــأ( را تHPSپــودلاک)

بـه   يص ويضربان قلب و تنفس نداشه و دستور ترخ

ه يوضـع  يري ـگيمتخصـص اطفـال داده شـد. پ   وسيله 

( 66/0/0911م بعــد از تولــد)مور  نــوزاد در روز ســو

مناســب  يتحمــل خــوراک ينشــان داد کــه نــوزاد دارا

آموزش خانواده نـوزاد جهـه    يلذا تلاش برا، باشد يم

ق مشـاوره بـا   ي ـاز طر يپوسـت  يهامراقبه ياقدام برا

از عفونه صـور    يريجهه جلوگ متخصصان پوسه

 گرفه.

 
لا به نوزاد پسر مبتدر  يپوست ـ يسم چشمينيآلب :0شكل

 پودلاکـ  يهرمانسك

 

 
 

                     نوزاد پسر مبتلا به گونه در  يکبود :6شكل

 پودلاک ـ  يهرمانسك

 بحث

 ،پـودلاک  -که سـندروم هرمانسـكي   يياز آنجا

شـود،  نادرترين شكل سندرومي آلبينيسم محسوا مي

گــزارش يــک مــورد ســندرم هــدف از ايــن مطالعــه لذا

 هرمانسكي ـ پودلاک بود.

دو چشـمي  و   پوسـتي  -انواع آلبينيسم چشمي

آنهـا بـه    يص افتراقيسم هستند که تشخينينوع مهم آلب

ن در مـو،  يجه عـدم وجـود رنگدانـه ملان ـ   يب در نتيترت

 و پوستي -چشميان به نوع يمبتلا يهاپوسه و چشم

ن به طـور خـاص محـدود بـه     يعدم وجود رنگدانه ملان

 رد.ي ـگير  م ـصو چشمي ان به نوعيها، در مبتلا چشم

 دو پزشـک اهـل  پودلاک،  و يهرمانسك ،0111 سال در

 ؛هـــــــ ـاز جمل يك ـياز اختلالا  ژنت يفيط ،يچكسلواک

 يطـولان  يزي ـر خـون  و يــــ ـپوست ـ  يچشم سمينيآلب

 در دو را هـا( پلاکـه  يع ـير طبيل عملكرد غي)به دلمد 

 از يك ـيز در ي ـن يوي ـر بـروز يف. ف نمودنديتوص ماريب

 . از(0)درگذشه يسالگ 90 سن در وشد  دهيان دماريب

 عنـوان  به ،(HPS)پودلاکـ  يهرمانسك سندرم زمان، آن

ــاهمگناز اخــتلالا   يامجموعــه ــا الگــو يكــيژنت ن  يب

ــوارق ــوا يتـ ــوزوم مغلـ ــوان آلب آتـ ــه عنـ ــم ينيبـ                      سـ

وع يش .(2)شوديم شناخته يسندروم يپوستـ  يچشم

-يم ـتولـد   0111111/0 تـا  111111/0از  يمـار ين بيا

 يمبن ييهاگزارش آن،رغم نادر بودن يعلاما  ،(3)باشد

پـودلاک   ـ يهرمانسـك بر تولد فرزند مبتلا به سـندروم  

مثـال در   ي. بـرا ه اسـه دي ـخانواده منتشر گرد در چند

ن مـــورد مبـــتلا بـــه ســـندروم ينخســـت 6111ســـال 

د در ي ـن به دنبال جهـش جد يپودلاک در چ ـ يهرمانسك
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و همكاران  يباقرمطالعه در (. 2)شدگزارش  HPS1ژن 

 3 يپـودلاک را در پسـر   ـ يابتلا به سندروم هرمانسـك 

ستاگموس يسم، نيچون استراب هم ياتيساله با خصوص

 يهـا يبررس ـ(. 6د نمودند)ييأها تاندام يو سابقه کبود

 يو جوان يصور  گرفته وقوع مرگ در دوران نوجوان

پــودلاک نشــان  ـ يكان بــه هرمانســيــان مبتلايــرا در م

 از شيب اختلال نيا رسد ين به نظر ميچن (. هم1د)ده يم

 عيشـا  اسـه،  شـده  شـناخته  حاضـر  حـال  در آنچه که

و  يويبروز ريبر ف يم مبنيل مشاهده علايباشد و به دل

ــاا روده ــ الته ــمبتلا يدر برخ ــبا اني  صيتشــخ در دي

قرار  نظر مد روده يالتهاب و يوير يهايماريب يافتراق

ص زودهنگـام  يتشخ ،ن اقداميعلاوه، بهتره . ب(01)دريگ

ک بـه جهـه   يباشد که با انجام مشاوره ژنتيم يماريب

شـاوندان،  ين اخـتلال در خو ي ـق ايدق خچهيتار يبررس

 گـر اخـتلالا   ين و ديوالـد  يشاونديرابطه خو يبررس

سـر  ير فرزنـدان خـانواده م  يدر سـا  يپوست و  يكيژنت

  شود.يم

 

 گيري نتيجه

هاي مـنظم  هاي لازم وآزمايشام مراقبهبا انج

پـودلاک   -توان علائم ناشي از سندروم هرمانسـكي مي

را در مبتلايـان کـاهش داد واز آنـان در برابـر عوامــل     

 زا مراقبه به عمل آورد.    آسيب

 

 يتشكر و قدردان

ه، يرياسـه، مـد  ير ياز همكـار  لهيوس ـ نيبـد 

متخصصـان و دسـه    هي ـکل و  يزر آموزش ـيسوپر وا

ــرم ب ا ــدرکاران محت  ــين ــتان ول ــر)ع  ا((  يمارس عص

 ني ـا ياجـرا راستاي  در را يهمكار هينها کازرون که

 .ديآ يم عمل به يقدردان و تشكر داشتند، کمال پژوهش
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Abstract: 
 

Background & aim: Hermansky-Podlock Syndrome (HPS) is a rare autosomal recessive disease caused by 

major defects in protein trafficking. HPS is characterized by ocular cutaneous albinism, the absence of dense 

platelet granules, and the resulting bleeding diathesis. Therefore, due to the rarity of Hermansky-Podlock 

syndrome, the aim of the present study was to report a case of this disease. 

 

Case Report: Case was a term male neonate with Hermansky-Pudlak syndrome, born of a 28-year-old 

mother. On initial examination by a pediatrician, oculo-cutaneous albinism was observed with nystagmus and 

bruising of the cheek. 

 

Conclusion: The request for a thrombocytopenia count of the infant was confirmed to be due to 

thrombocytopenia. Further efforts were made to educate the infant's family to take action for skin care through 

consultation with dermatologists to prevent infection. 
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