
 برای تشخیص بیماریهای متابولیک ارثی همراه با تاخیر تکامل و تشنج چه آزمایشاتی درخواست نمائیم ؟

 دکتر رحیم وکیلی استاد غدد درون ریز و متابولیسم کودکان

 

اخیر تکاملی محسوب می شوند . تاخیر تکاملی همراه با بیماریهای از علل منحصر به فرد قابل درمان تبیماریهای متابولیک ارثی 

 مشخصه دارد.  4متابولیک ارثی 

 معمولا تاخیر تکاملی گلوبال است  .1

 معمولا با مشکلات رفتاری نظیر بیش فعالی، رفتارهای تهاجمی، بیقراری و ... همراه است  .2

 معمولا پیشرونده است  .3

 ، تشنج، علائم پیرامیدال و ... همراه است سایر تظاهرات عصبی مانند هیپوتونی .4

مورد،  12تی از علل قابل درمان تاخیر تکاملی تشخیص داده شده اند که شامل: آمینواسیدپا 2113متابولیک تا سال  بیماری 98

 7مورد، هیپرهموسیتنوری  2وستاز گلوکوز مورد، اختلال ترانسپورت و هم 1مورد، آلدئید چربی  3وی کلسترول و اسیدهای صفرا

مورد،  18یدهای ارگانیک مورد، اس 9ر مورد، نوروترانسمتی 2، میتوکندری مورد  5مورد، متال  12مورد ، اختلالات لیزوزومی 

 مورد می باشد. 11مورد، ویتامین و کوفاکتور  9مورد، نقص سیکل اوره  3 دنیوپیریم ینرمورد ، پو 1وم پروکسیز

 درصد( با این تستهای غربالگری تشخیص داده می شوند: 01بیمار فوق) 98ورد از م 54

 آمونیاک ، لاکتات  .1

 کروماتوگرافی اسیدهای آمینه سرم  .2

 هموسیستین توتالی سرم  .3

 پروفیل استیل کارنتین  .4

 مس و سروپلاسمین  .5

 اسیدهای ارکانیک ادرار  .0

 ین و پیریمیدن ادرار رپو .7

 متابولیتهای کراتین ادرار  .9

 ادرار  یاولیگوساکاریدها .8

 گلوکز آمین گلیکانهای ادرار  .11

بیماری باقیمانده باید تست اختصاصی درخواست شود و به ازاء هر بیماری که از نظر بالینی مشکوک هستیم یک تست  28برای 

 بیماری را تشخیص دهد.  7 ر های مایع نخاع بالغ بریتمدرخواست می شود. هر چند ممکن است بعضی از تستها مثل نوروترانس

 این تستها شامل موارد زیر هستند 

 منگنز خون کامل  .1

 انول پلاسماتکلس .2

 ی کلسترول به کلسترول سکدهیدرو 7نسبت  .3

 اسید چرب با زنجیر خیلی بلند  .4

5. B12  و فولات پلاسمایی 

 سرم به  لاکتات و.............. مایع نخاع و نسبت آن  .0

 آمینواسیدهای مایع نخاع  .7



 های مایع نخاع  ریتمترانسنرو .9

 و .......

بعضی از بیماریهای متابولیک قابل درمان با تستهای بیوشیمی و آنزیمی تشخیص داده نمی شوند و صرفاً باید از ژنتیک 

 ن به تشخیص استفاده کرد: دیسمولکولی برای ر

 بیماری گانگلیون  بازی پاسخ دهنده به بیوتین  .1

 از کربونیک ریدنکمبود ا 5تیپ  .2

 اختلال ترانسپورت گلوکز مغزی .3

 11Qکمبود کوآنزیم  .4

 اختلال  ترانسپورت کراتین  .5

0. MELAS 
 NAGSکمبود  .7

 Cپیک تیپ نیمن  .9

 پیروات دهیدروژناز .8

 بیوسنتز سرین  .11

 آنسفالوپاتی پاسخ دهنده به تیامین  .11

ناقص درخواست کردن آزمایشات ممکن است سبب تاخیر در تشخیص و از بین  ورعایت نکردن توالی در تستهای تشخیصی فوق 

درمان اختصاصی و موثر دارند و باید دانست که با تستهای غربالگری  Cپیک نیمن ت درمانی شود. بیماریهایی نظیر صرفتن فر

 تشخیص داده نمی شوند. 

 


