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گردیده اسـت، لذا آنالیـز آماری ندارد؛ با این  � ایـن فصـل بـرای اولیـن بـار بـه عنوان رفرانس امتحانات پرانترنی و دسـتیاری انتخاب 
وجود بیماری های مهم این فصل براساس سؤالات ارتقاء و بورد داخلی عبارتند از:

 1_میوزیـــــتجســـــمانکلوزیونـــــی،2_درماتومیوزیـــــت،3_پلیمیوزیـــــت،4_دیســـــتروفیمیوتونیک،5_فلجهـــــایدورهای
)هیپرکالمیکوهیپوکالمیک(

2

ارزیابی

ح حال، معاینه فیزیکی وبه بررســـــیبیماربامیوپاتیاحتمالیشـــــاملشـــــر
گنوستیک، بیوپسی عضله  دنبالآنبررسی های آزمایشگاهی، تست الکترودیا

و تست ژنتیک میباشد.سابقه خانوادگی نیزمهماست.
تظاهرات بالینی �

1_ شـــــایعترینعلامتبیماریهایعضلانی،از بین رفتن عملکرد بهعلت
ضعف عضلانی میباشد.

2_ ســـــایرعلائمازجملهخســـــتگی و میالژی )درد عضلانـــــی(،اختصاصیت
کمتریازضعفعضلانیدارند.

کرامـــــپ عضلانی اغلبخوشخیماســـــتومیتواندثانویهبهتغییرات  _3
نوروپاتیکباشد.

تســـــت در کـــــه اســـــت مداومـــــی انقبـــــاض عضلانـــــی، کچـــــر  کنترا  _4
کرامپقابلافتراق گنوستیکبهعلتعدموجودامواجالکتریکی،از الکترودیا

است.
کچـــــر تاندونی کهبهعلتعدماســـــتفادهطولانیمدترخمیدهد کنترا  _5

منجربهکوتاه شدن ثابت تاندون میشود.

معاینه بالینی

1_ مبتلایانبهبیماریهایعضلانیممکناستهنگام بالارفتن از پله ها، 
کردن اجسام به بالای  بلند شـــــدن از صندلی یا توالت، بلند شـــــدن از زمین، بلند 
کردن موها، بازکردن درب و یا بســـــتن دکمه،دچار ســـــر، شست و شـــــو و شـــــانه 

مشکلباشند)شکل 1-2 و 2-2(�
2_ اغلبمیوپاتیها،الگویدرگیریکمربند پروگزیمال اندام ها رادارند.

کهبهشـــــکلغیرقرینه،صورت،پروگزیمالبازوها،شـــــانههاو 3_ ضعفی
کتریســـــتیکدیســـــتروفی عضلانی  کارا دیســـــتالاندامتحتانیرادرگیرمیکند،

فاسیواسکاپولوهومرال است.
کهدرعضلات فلکســـــور دیستال انگشـــــتان آغازمیشود)بیمار 4_ ضعفی
کنـــــد(وپروگزیمال کردننمیتواندانگشـــــتانخودراجمع بههنگاممشـــــت

اندامهایتحتانی)کوادریســـــپس(رادرگیرمیکنـــــد،پاتوگنومونیکمیوزیت 
جسم انکلوزیونی میباشد.

کـــــهدرمیانســـــالی دچارپتـــــوز و اختلال بلع میشـــــود؛بســـــیار 5_ فـــــردی
کولوفارنژیال میباشد. کتریستیکدیستروفی ا کارا

تست های تشخیصی

کیناز )CK(: مفیدترینتســـــتاولیهجهتبررسیبیماریهای � کراتین 
درهردونوعمیوپاتی  کهمعمولًا کیناز ســـــرم )CK( میباشـــــد عضلانی،کراتین 
کهتمام کتســـــابی افزایشیافتهاســـــت.بااینوجود،لازمبهذکراست ارثی وا
 CKکراتینکینازناشیازمیوپاتیهانمیباشد،سایرعللافزایش مواردافزایش

درجدول 2-2آوردهشدهاند.
گنوستیکمیتواندبین � گنوستیک: تســـــتالکترودیا تست الکترودیا

علـــــلنوروژنیک یـــــامیوپاتیک ضعفافتـــــراقدهـــــد.دربیماریهایعضلانی،

شکصف-2.اختلال در شانه کردن موها
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کتریســـــتیک کارا هدایتعصبیطبیعیمیباشـــــد.تغییراتالکترومیوگرافیک
بیماریهایعضلانیعبارتنداز:

کوتاهواحدهایحرکتیپلیفازیک 1_ در ضایعات مزمن: دورههای
2_ در ضایعات حاد: فیبریلاسیونوامواجتیز)Sharp(مثبت

بیوپسی عضلانی: بیوپسیعضلانیبهعنوانتستتشخیصیمهمی �
کیازمیوپاتی کهســـــابقه خانوادگی داشـــــتهولیمعاینهفیزیکیحا دربیمارانی

کاربردهمیشود. خاصینیستبه
کهســـــابقهخانوادگیبهنفعمیوپاتی های  � تســـــت ژنتیک: دربیمارانی

کمکمیکند،تســـــت  ارثی دارندویاتشـــــخیصقطعی،بهبقاءودرمانبیمار
ژنتیک تأییدکنندهمیباشد.

جدولف-2.سیسخمامخیازدهیقدرتعضرنی

درجهمقاومتامتیاز

قدرت عضلانی در تمام محدوده حرکتی و در برابر مقاومت طبیعی می باشد5

کشف وجود دارد5- مبهم، به ندرت ضعف عضلانی قابل 

ی جاذبه زمین و مقاومت وجـــــود دارد، اما معاینه کننده 4+ حرکت برخلاف نیـــــرو
می تواند بر مقاومت بیمار غلبه نماید

ی جاذبه زمین و برخلاف مقداری مقاومت4 حرکت برخلاف نیرو

ی جاذبه زمین و حداقل مقاومت4- حرکت برخلاف نیرو

گذرا اما به سرعت از بین می رود3+ ی جاذبه زمین و مقاومت  غلبه بر نیرو

ی جاذبه زمین بدون غلبه بر مقاومت3 غلبه بر نیرو

ی جاذبه زمین اما نه در تمام طول محدوده حرکتی3- تحمل نیرو

ی جاذبه زمین2 حرکت در تمام طول محدوده حرکتی با حذف نیرو

مقدار اندکی انقباض1

بدون انقباض0

شکص2-2.اختلال در بلند شدن

جدول2-2.علصافزايشCKسرم

میوپاتیها �
دیستروفی های عضلانی/موارد ناقل

میوپاتی های مادرزادی
میوپاتی های متابولیک

میوپاتی های التهابی
کانالوپاتیها �
بیماریهاینورونحرکتی �

ALS
SMA

نوروپاتیها �
GBS

CIDP
بیماریهایویروسی �

عللدارویی �
استاتین ها

مشتقات اسید فیبریک
کلروکین

کلشی سین
اختلالاتآندوکرین)تیروئیدوپاراتیروئید( �
جراحی �
تروما �
ورزششدید �
افزایشتودهعضلانی �
ایدیوپاتیک �

مبخربهمیوپاتی جدول2-3.اررسیایمار

گی تعریفویژ

شرححال �
y کودکی، بزرگسالیسن شروع مادرزادی، دوران 

y دیســـــتروفی ها معمولًا پیشـــــرونده اند؛ مادرزادی ها مزمن، پیشرونده یا اپی زودیک
کانالوپاتی هـــــا،  ثابـــــت هســـــتند؛ متابولیک هـــــا و 

اپی زودیک می باشند

y رکننده کتورهای شعله و ورزش، غذاها، درجه حرارتفا

غالب، مغلوب یا بدون سابقه فامیلیسابقهفامیلی �

ضعفدرمعاینه �
y کـــــردن اجســـــام، بـــــالا رفتن از پروگزیمال اختـــــلال در بلنـــــد 

 پله ها، بلند شـــــدن از صندلی، اسکاپولای بالدار،
Gower’s نشانه ،Waddling gait

y اختلال در مشـــــت کردن، بســـــتن دکمه، باز کردن دیستال
Foot drop , Wrist drop  ،درب قوطی

y )اختلال در به هم فشردن چشم ها، لبخند عرضی، فاشیال )صورتی
گونه ها،  کردن  کردن لب ها یا باد  اختلال در جمع 

اختلال در سوت زدن

y پتوز، حرکـــــت محدود عضلات خارج چشـــــمی، چشم و حلق
سرفه بعد از نوشیدن و بلع دشوار

y کاردیومیوپاتیقلبی اختلالات هدایت قلبی، 

y اســـــتفاده از عضلات فرعی تنفســـــی، اختلال در تنفسی
کشیدن صاف دراز 

آزمایشگاهی �
y CK در دیســـــتروفی ها و میوپاتی التهابی بیش از 10 برابر

نرمـــــال افزایش یافتـــــه؛ در مادرزادی هـــــا 5-3 برابر 
نرمـــــال، در متابولیک ها بیش از 10 برابـــــر نرمال به 

هنگام حملات

y پایینتیروئید/پاراتیروئید PTH کلسیم و TSH بالا، T4 پایین، 

y گنوستیک اختـــــلالات ارثی عضلانی، فیبریلاســـــیون و امواج تست های الکترودیا
مثبـــــت Sharp را نشـــــان می دهنـــــد؛ میوپاتی ها، 
یک؛ میوتونی،  امـــــواج کوتاه با دامنه پایین و پلی فاز
فرکانش و دامنه بالا و پاییـــــن رونده خودبه خودی 

واحدهای حرکتی

y تائیدکننده میوپاتی های ارثیتست ژنتیک
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میوپاتی های ارثی

دیستروفینوپاتی ها

تعریف: دیستروفینوپاتیهااختلالاتوابسته به X مغلوب هستندکهدر �
 )Xp21( 21 کروموزوم کوتاه  اثرموتاســـــیونژن های بزرگ دیستروفین دربازوی 

بهوجودمیآیند.
که � گروهاست اپیدمیولوژی: دیستروفیدوشنمهمترینبیماریاین

درپسرها دیدهمیشود.دیستروفیبکرنسبتبهدیستروفیدوشننادرتربوده
وهمعلائمخفیف تری دارد.

پاتولوژی: دیســـــتروفینیکپروتئینبزرگاسکلتسلولیزیرسارکولم �
میباشد.برایتشخیصنیازیبهبیوپسیعضلانینمیباشد.

تظاهرات بالینی: دیســـــتروفیدوشنازســـــن2 تا 3 سالگی بهصورت �
تأخیر در مرحله حرکتی)موتـــــور(واختلال در دویدن تظاهرپیدامیکند.بیماران
ممکناســـــتســـــودوهیپرتروفی عضله ســـــاق پا داشـــــتهباشـــــندوهنگامیکه
میخواهنداززمینبلندشـــــوندازمانور Gowerاســـــتفادهمیکنند)اســـــتفاده
 ازدســـــتهاجهتبلندشدن(.ســـــنمتوسطتشـــــخیصاینبیماری،حدود

4 سالگی است )شکل 2-3(�
گرفتهوســـــریعاًپیشـــــروی عضـــــلات پروگزیمال بهشـــــدتتحتتأثیرقرار
میکنند.بیمارانتاسن5 تا 6 سالگی مکرراًبهزمینمیافتند،تاسن8 سالگی 
دچاراختـــــلالدربالارفتن از پله ها میشـــــوندوتااوائل نوجوانـــــی بهویلچر نیاز
گوارشنیزدرگیرشدهوموجبانسداد  پیدامیکنند.عضلاتصافدســـــتگاه
کاذب روده میگردند.میانگین هوش پســـــرانمبتلابهدیستروفیدوشنپایین

کهنشاندهندهدرگیری CNSمیباشد. میباشد
ح حال، معاینـــــه بالینی و سطح سرمی  � تشخیص: تشخیصبراساسشر

CK مطرحمیگرددوباتست های ژنتیک تائیدمیشود.اغلببیمارانحذف یا
دوپلیکاسیون ژن دیستروفین دارند.

شدت دیستروفینوپاتی ها: براساسمیزاندیستروفین،بیماریهای �
کهآنهـــــارابهصورتزیر گونیایجادمیشـــــوند گونا مختلفوباشـــــدتهای

طبقهبندیمینمایند:
کهدراینبیندوشنشدیدتراز 1_ موارد شـــــدید: دیستروفیدوشـــــنوبکر

بکرمیباشد.
2_ موارد متوسط: ضعفایزولهعضلهکوادریسپسوکاردیومیوپاتیایزوله

3_ موارد خفیف: کرامپومیالژیبههمراهCKبالا
درمان: درماندیســـــتروفیدوشـــــنترکیبـــــیازمراقبت های تنفســـــی،  �

ارتوپدی و قلبی واستفادهازپردنیزون میباشد.
1_ پردنیـــــزون و دفلازکـــــورت )فرمســـــنتتیکپردنیزولون(تـــــوانوعملکرد

حرکتیرادرپسرانمبتلابهدیستروفیعضلانیدوشنبهبودمیبخشند.
گیردودرصورتدرگیری 2_ بررسی قلبی بایدبهمحضتشخیصصورت
کمکبتابلوکرها ومهارکننده های ACE(توصیه کاهشAfterload)به قلبی،

میگردد.
کهظرفیت 3_ عملکرد تنفســـــی بایدقبلازاســـــتفادهازویلچرویاهنگامی

کمتراز80%افتمیکند،مانیتورشود. حیاتی)FVC(به
4_ غربالگری منظم ارتوپدی جهتاســـــکولیوز وســـــلامت استخوان توصیه

میشود.

5_ هیچراهنماییجهتدرماندیســـــتروفیعضلانیبکروجودندارد،اما
مانیتورینگ قلبی و ریوی توصیهشدهاست.

6_ برخیاززنان ناقل موتاســـــیون های دیســـــتروفین،ممکناستدرطول
زندگیعلامت دار شوندوکاردیومیوپاتی شدیدی داشتهباشند.

گهی: مبتلایانبهدیســـــتروفیعضلانیدوشـــــندرصورتعدم � پیش آ
حمایت تنفســـــی،بهعلتاختلالات تنفســـــی دردههبیســـــتزندگیمیمیرند.

نارسایی احتقانی قلبی وآریتمی ها دراینبیماریدیررخمیدهند.

دیستروفی میوتونیک

تعریف: دیستروفیهایمیوتونیکبهصورتاتوزوم غالب منتقلشده �
بهشکلتحلیل عضلانی و میوتونی تظاهرمییابند.

گسترده DNA میباشند: � انواع: دونوعداردوهردوبهعلتتکرار 
کروموزوم 19ایجادمیگردد. 1_ تیپ DM-1( 1(بهعلتتکرار CTG روی 

کروموزوم 3 میباشد. 2_ تیپ DM-2( 2( بهعلتتکرار CCGT روی 
دیســـــتروفی  � بالغین، اپیدمیولوژی: شـــــایعتریندیســـــتروفیعضلانی

میوتونیک نوع 1میباشد.
پاتولوژی: درهرنوعدیســـــتروفیمیوتونیکنوع1و۲،تجمع نابه جای  �

RNA در هسته وجوددارد.هردواختلال،بیماریهایچندسیستمیهستند
کهعضلات اســـــکلتی، قلبی، صاف وســـــایرارگانهاازجملهچشم ها، سیستم/
آندوکرین و مغز راتحتتأثیرقرارمیدهد.بیوپســـــیعضلانیجهتتشـــــخیص

ضرورینیست.
تظاهرات بالینی �
zzکندولی ديسخروفیمیوتونیکنوعف: میتوانددرهرسنیتظاهرپیدا

گرچهبرخیازافراد شـــــروععلائمدراواخر دهه دوم یا سوم میباشد؛ا معمولًا
مبتلاممکناســـــتدرتمامزندگیبدونعلامتباقیبمانند.نوعشـــــدیدی
ازDM-1 باشـــــروعدردورهشـــــیرخوارگیبـــــهعنواندیســـــتروفیمیوتونیک

مادرزادیشناختهشدهاست)شکل 2-4(�
 1_ شدتدیســـــتروفیمیوتونیکنوع1ازنســـــلیبهنسلبعدیبدتر شود

)Anticipation( )100% امتحانی(�
2_ اغلببیماران، ضعف عضلات صورت همراهباتحلیل عضلات تمپورال، 

گردنی رانشانمیدهند. ریزش موی ناحیه فرونتال، پتوز و ضعف فلکسور 
ازدیستالآغازشدهوبهآهستگیپیشرویکرده 3_ ضعفاندامهامعمولًا

کمربندی اندام ها رادرگیرمیکند. وعضلات پروگزیمال 
4_ میوتونی ضربـــــه ای درمعاینهاغلببیماران،خصوصـــــاًدرناحیهتنار و 

کستانسور مچ دست قابلتحریکاست. عضلات ا

وفی دوشن شکص2-3.Gower Sign در دیستر
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zzخفیفتراستومیتواندمانند ديســـــخروفیمیوتونیکنوع2: معمولًا
گرچهبرخیازبیمارانفقطضعف خفیف پروگزیمال  کند؛ا DM-1تظاهرپیدا

کمربند اندام ها رادارند.
zzعرئمهمراه: تظاهراتهمراهبادیســـــتروفیهایمیوتونیکعبارتند

کت، آتروفی بیضه و ناتوانی جنسی، اختلال هوشی و ذهنی و پرخوابی  از:کاتارا
مرکزی یا ناشی از آپنه انسدادی خواب

تشخیص: تشـــــخیصبراســـــاسمعاینـــــه بالینـــــیووجـــــودمیوتونیدر �
الکترومیوگرافی بودهوباتست ژنتیک قطعیمیشود.

درمان: مراقبتهـــــایســـــالیانهجهـــــتدرگیری هـــــای قلبی و تنفســـــی  �
توصیـــــهمیگردد.مگزیلیتینکهیکدارویآنتی آریتمی تیپ IB اســـــت،جهت
میوتونی های علامت دار اســـــتفادهمیشـــــود.درحالحاضردرمانیجهتقطع
کهتجمعRNAو پیشـــــرویبیماریوجودندارد،امابســـــیاریازدرمانهایی

پروتئینهایتنظیمیرامختلمیکننددردستتحقیقوبررسیهستند.
گهی � پیش آ

1_ ضعف عضلات تنفســـــی ممکناســـــتشـــــدیدبودهومنجـــــربهاختلال 
سیستم تهویه ای شود.

2_ هیپوکسی مزمن میتواندمنجربهکورپولمونال شود.
گهانی 3_ اختلالات هدایت قلبی شـــــایعبودهوممکناستموجبمرگنا

گردد؛پیسمیکرممکناستضروریباشد.

)FSHD( دیستروفی عضلانی فاسیو اسکاپولوهومرال

انواع �
گردیدهوبهعلت 1_ نـــــوعFSHD-1( 1(بهصورتاتوزوم غالبمنتقـــــل
حذفالمانتکراریبزرگدرکروموزوم 4 ایجادمیشود.ایننوع،95%موارد

شاملمیگردد.
2_ نوعFSHD-2( ۲(بهشکلدی ژنیک منتقلشدهو5%مواردراتشکیل

میدهد.
کروموزوم  � پاتولوژی: هـــــردونوعFSHDمنجربهتغییر در متیلاســـــیون 

جهتتشخیص 4 وســـــرکوب ژن DUX4 میگردند.بیوپسیعضلانیمعمولًا
ضرورتندارداماتغییرات میوپاتیک غیراختصاصی رانشانمیدهد.

تظاهرات بالینی: تظاهربیماریدراواخرنوجوانییااوائل۲0سالگیو �
باضعف غیرقرینه میباشد.ابتداصورت،شانههاوبازوهاوسپستنهودیستال

اندامتحتانیرادرگیرمینماید.
1_ بیماراننمیتوانندچشـــــمان بســـــته خود را روی هم فشار دهند ولبخند 

عرضی دارند.
2_ بالدار شـــــدن اســـــکاپولا،ازبینرفتنتودهعضلانیپروگزیمالهمراهبا
یا حفظعضلاتســـــاعدوBeevor's sign مثبت )حرکتنافبهســـــمتبالا
پایینهنگامیکهازبیمارخواســـــتهمیشودعضلاتشکمخودراسفتکند(از

سایرعلائمهستند )شکل 2-5(�
3_ تظاهراتخارجعضلانیFSHDنادربودهوعبارتنداز:

گاهاًمیتواندمنجربهواسکولوپاتیرتین الف( تغییرات عروقی شـــــبکیه که
بهنامسندرم Coat شود

ب( کاهششنواییبافرکانسبالا
ج( آریتمیهایدهلیزیبدونعلامت

تشخیص: تشخیصبراســـــاسمعاینه بالینی و سابقه خانوادگی بودهو �
کمکتست ژنتیک تائیدمیشود. به

درمان: درمانیبرایFSHDوجودندارد.معاینه چشم )با دیلاتاسیون  �
مردمک ها( بهمحضتشـــــخیصبیماریومراقبت های تنفســـــی دربیمارانبا

کهبهویلچروابستهاند،ضروریمیباشد. کمربندلگنییاافرادی ضعف
گهی: FSHD،محدودکنندهحیاتنیســـــت؛اما۲0%بیماراندر � پیش آ

سنینبالای50سال،بهویلچرنیازپیدامیکنند.

میوپاتی های مادرزادی

تعریف: میوپاتیهایمادرزادیتوســـــطظاهرشـــــان در بیوپسی تعریف �
شدهوموتاسیون های ژنتیکی زیادیدارند.

تظاهـــــرات بالینی: اغلبدرزمانتولدبهشـــــکلهیپوتونـــــی ومتعاقباً �
کودک،دورهپریناتالرابگذراند گر تأخیر در تکامل حرکتی تظاهرمییابنـــــد.ا
وزندهبماند،اغلبمیوپاتیهایمادرزادیغیرپیشـــــروندهبودهوممکناست
تادههدومیاســـــومزندگیتشخیصدادهنشـــــوند.یافتههایبالینیشایعدر
کوچک، کاهشحجمعضلانی،بدنلاغرو میوپاتیهایمادرزادیعبارتنداز:

وفی ناحیه تمپورال و  وفی میوتونیک. به ضعف صورتی، آتر شـــــکص2-4.دیســـــتر
طاسی سر توجه کنید

وفی فاسیواســـــکاپولو هومرال. به تحلیل عضلات صورت،  شـــــکص2-5.دیســـــتر
گردن و کمربند شانه ای در این پسر 15 ساله توجه کنید.
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،Pectus excavatuam،کام صورتبلندوباریک،اختلالاتاسکلتی)قوسبلند
کاهشیافقدانرفلکسهای کیفواســـــکولیوز،دررفتگیهیپ،Pes cavus(و

عضلانی.

میوپاتی های متابولیک

کـــــهبهعلت میوپاتیهـــــایمتابولیـــــکبیماریهـــــایعضلانیهســـــتند
موتاســـــیون آنزیم هـــــای تولیدکننده انرژی ازجملهگلیکوژن،لیپید ومتابولیســـــم 
کودکانبزرگتر میتوکندریال ایجادمیشـــــوند.بهطورکلاسیکایناختلالاتدر
کرامپ عضلانی یا درد  یابالغینبهصورتاپیزودهاییازعدم تحمل فعالیت، 

همراهبامیوگلوبینوری تظاهرمییابند.

میوپاتی های میتوکندریال

تعریف: میوپاتیهـــــایمیتوکندریـــــالمیتواننددرهرســـــنیهمراهبا �
کنندوهر کنند،ارگان های متعددی رادرگیر درجات متفاوتی از ضعـــــف بروزپیدا

نوعالگویی از توارث راداشتهباشند.
پاتوژنز: موتاســـــیونهامیتوانـــــددرهـــــردوDNA میتوکندریال )توارث �

مادری(وDNA هســـــته ای )اتوزومغالب،مغلوبووابســـــتهبهX(رخدهند.
اختلالاتمیتوکندریالموجبتغییراتبیوشیمیاییدرچرخه تنفسی میگردند.

پاتولوژی: دربیوپسیعضله،فیبرهایعضلانیحاویمیتوکندری های  �
 غیرطبیعی هســـــتند.ایـــــنفیبرهـــــادررنگ آمیـــــزی تری کروم،ظاهـــــرقرمزرنگ
کنشنشان کسیداز C وا )Ragged red( دارندوممکناســـــتباســـــیتوکروم ا

ندهند.
تظاهرات بالینی �

کهبابیماریوفعالیت،شـــــدت 1_ میالژیومیوپاتیآهســـــتهپیشـــــرونده
مییابند.

2_ پتوزوافتالموپلژی
کتات سرم  � ح حال بالینی،سطح لا تشخیص: تشـــــخیصبراساسشـــــر

کتریســـــتیک کارا درحالتاســـــتراحتافزایشیافتـــــهویافتههای کـــــهمعمولًا
بیوپسیعضلانیصورتمیگیردوباتست ژنتیک هسته ای یامیتوکندریال تائید

میگردد.
درمان �

1_ اســـــاسدرماناینبیمارانحمایتی میباشـــــدوشـــــاملبررســـــیسایر
کاهش  درگیریهایچندسیســـــتمیازجملهدیابت، درگیری قلبی، چشـــــمی و 

شنوایی میباشد.
گونیدربیماریهایمیتوکندریالامتحانشـــــدهانداز گونا 2_ داروهـــــای
که گردید گرچهدریکمتاآنالیزمشـــــخص کارنیتین؛ا کراتیـــــن و   ،Q10:جمله

هیچشواهدیمبنیبرفایدهاینداروهاوجودندارد.
کاهشدهندوعملکردعضله 3_ ورزش های هوازی میتوانندخســـــتگیرا

کارآزماییمبنیبراثربخشیآنوجودندارد. گرچههیچ رابهبودببخشند،ا
غیرطبیعـــــی  �  DNA میـــــزان بـــــه گهـــــی پیشآ و گهی: شـــــدت پیش آ

میتوکندریال ودرگیری مولتی سیستمیک بستگیدارد.

کانالوپاتی های عضلانی

کانال های یونی عضلات  کانالوپاتیهایعضلانیبهعلتموتاسیون در 
گروهازاختلالاتبهصورتاتوزومال غالب منتقلشده ایجادمیشوند.این
وعلائماپیزودیـــــکآنهاباتغییر در درجه حرارت ومصـــــرفبعضیازغذاها 
گروهبیماریهامیتوانبه۲بیماریزیراشاره شـــــعلهورمیشـــــوند.ازاین

نمود:
1_ میوتونیغیردیستروفیک

2_ فلجهایدورهای

میوتونی غیردیستروفیک

تعریف: میوتونیهایغیردیستروفیکبهعلتموتاسیوندرکانال های  �
کروموزوم 17(  کروموزوم 7(یاکانال های سدیم )SCN4A روی  کلر )CLCN1 روی 

ایجادمیشوندوموجبتحریک پذیری عضله ومیوتونی میشوند.
تظاهرات بالینـــــی: درتمـــــاممیوتونیهایغیردیســـــتروفیکبهطور �

کهدرمعاینهبهصورتشل شدن تأخیری عضلات  مشترکمیوتونیوجوددارد
بعد از انقباض تظاهرمییابند.هنگامیکهازبیمارخواســـــتهمیشـــــودچشمان
کند.به کند،بهســـــختیمیتواندآنهاراباز خودراببنددودســـــتهارامشـــــت
کستانســـــورهایمچدســـــت،انقباض هنگامدق)ضربه(رویعضلاتتناریاا
در عضلانیهمراهباتأخیر در شـــــل شـــــدن عضلات رخمیدهـــــد.علائممعمولًا
کلرمیتوانندبهصورتغالب کانال دهه اول تظاهرمییابند.موتاســـــیونهای

یامغلوببهارثبرسندومیوتونی مکرر رانشانمیدهند.
کانالســـــدیم،غالباًدرزمانبســـــتن چشـــــم دچارمیوتونی میوتونیهای
میشـــــوندوتشـــــدیدمتناقضمیوتونـــــیبهدنبـــــالفعالیترابـــــروزمیدهند

)پارامیوتونی(�
تشخیص: تشـــــخیصبراساسســـــابقهخانوادگی،میوتونیدرمعاینه �

گنوســـــتیکمطرحمیگرددوباتســـــت ژنتیک تائید فیزیکیوتســـــتالکترودیا
میشود.
کــتــریــســتـیــــــک � کـارا نـمــــــای   الکـتــرومـیــوگـرافـی: الکـتــرومـیــوگــرافــــــی،

کهتقویتمیشـــــود کههنگامی Waxing and Waning رانشـــــانمیدهد
صداییشبیهبمب افکن یاموتورسیکلت میدهد.

درمان �
کهعلتآناختلالدر 1_ خطاولدرمانمیوتونیهایغیردیســـــتروفیک
)IBکلاس کانالهایسدیمینمیباشـــــد،مگزیلیتین )یکدارویآنتیآریتمی

گرچهفنی توئین، پروکائین آمید و فلکائینید نیزمؤثرهستند. میباشد؛ا
کانالســـــدیمیبـــــهمهارکننده های  2_ میوتونیهـــــایناشـــــیازاختلالدر

کربنیک انهیدراز )استازولامید(پاسخمیدهند.

)Periodic Paralyses( فلج های دوره ای

کهبهعلتموتاسیون � اتیولوژی: فلجهایدورهایاختلالاتیهســـــتند
کروموزوم 1(،ســـــدیم )SCN4A روی  کلســـــیم )CACN1AS روی  کانال های 
کرومـــــوزوم 17(رخمیدهندومنجر کروموزوم 17(وپتاســـــیم )KCNJ2 روی 
بهدپلاریزاســـــیون وعـــــدم تحریک پذیری ســـــارکولم ودرنتیجـــــهفلجدورهای

میگردند.
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پاتولوژی �
کانال ســـــدیم ایجادشده 1_ فلج دوره ای هیپرکالمیک بهعلتموتاســـــیون 
ومنجربهجریانمداومســـــدیمبهداخلســـــلولشـــــدهومیتواندهمموجب

میوتونی وهمفلج شود.
کهپتاســـــیمســـــرمپاییناست؛ 2_ فلج دوره ای هیپوکالمیک درشـــــرایطی

ایجادمیگردد.
3_ ســـــندرم Anderson Tawil بهعلتاختلالدرورودیکطرفهپتاسیم

میباشد.
تظاهرات بالینی �
zz تظاهرمشخرک: تظاهرمشترکتمامانواعفلجهایدورهای،تتراپلژی

کهاغلبدرهنگاماستراحت بعد از ورزش یاهنگامصبح ایجاد شل میباشد
ج سلولی میباشد. شدهوهمراهباتغییر پتاسیم خار

zzکانالهایسدیم فلجدورهایهیپرکالمیک: بهعلتموتاســـــیوندر
همراهباشد. ایجادشـــــدهوممکناستباپتاسیمخارجسلولیطبیعییابالا

عاملشعلهورکننده،غذاهای حاوی پتاسیم بالا میباشد.
zz فلـــــجدورهایهیپوکالمیک: حملاتفلجدراینبیمارانباپتاســـــیم

ج ســـــلولی پایین همراههستند.عواملشـــــعلهورکنندهعبارتنداز:مصرف  خار
کربوهیدرات، استرس، الکل و استراحت بعد از ورزش

zzاینسندرمبهعلتموتاسیوندرورود :Anderson Tawilســـــندرم
یکطرفهپتاسیمایجادشدهوباتریادزیرمشخصمیگردد:

1_ حملاتفلجشل
2_ صورتدیســـــمورفیکشـــــاملچشـــــمهایفاصلهدارازهم،مندیبول
گرفتهوخمشـــــدنانگشـــــتپنجمومنشـــــاء گوشهایپایینقرار باریـــــک،

مشترکانگشتدوموسومپا
کیآریتمیهایپلیمورفیکبطنی 3_ تا

ح حال و تست  � تشخیص: تشـــــخیصبراساسســـــابقه خانوادگی، شـــــر
گنوستیک مطرحمیگرددوتوسطتست ژنتیک تائیدمیشود. الکترودیا

درمان �
1_ درتماممبتلایانبهفلجدورهای،ورزش ملایم درشروعضعفعضلانی

میتواندازحملاتفلججلوگیری کند.
2_ درمـــــانحمـــــلات حاد شـــــاملمصـــــرفکربوهیـــــدرات درفلـــــج دوره ای 

هیپرکالمیکویامکمل پتاسیم درفلج دوره ای هیپوکالمیکمیباشد.
3_ درمانپیشـــــگیریکنندهدرتمامفلجهـــــایدورهای،تجویزمهارکننده 

کربنیک انهیدراز )استازولامید( است.

 بیمارخانمجوان30سالهباضعفوفلجتدریجیاندامهایتحتانی

کهازقسمتدیستالبهصورتبالاروندهایجادشدهاستوپسازانجامورزش
ســـــنگینبودهبهاورژانسمراجعهنمودهاســـــت.درآزمایشاتK=6.5دارد؛در

کدامموردزیرنادرستاست؟ پاتوژنزعاملاصلیاینبیماری
کشوری ]دانشگاه مشهد[( )پرانترنی شهریور 97 _ قطب 9 

الف(اینبیماری)AD)Autosomal Dominantمیباشد.
ب(بهعلتموتاسیوندرژنSCN4Aایجادمیشود.

کانالسدیماسکلتیاست. ج(اختلالدر
کتسابیایجادمیشود. د(اینبیماریبهصورتا

میوپاتی های التهابی

میوپاتیهایالتهابیشاملبیماریهایزیرهستند:
1_ درماتومیوزیت/پلیمیوزیت

2_ میوزیتجسمانکلوزیونیایدیوپاتیک

درماتومیوزیت/پلی میوزیت

و � ایدیوپاتیـــــک بیماریهـــــای تعریف: درماتومیوزیت/پلیمیوزیـــــت
کهبامواردزیرمشخصمیگردند: کتسابیعضلانیهستند ا

1_ التهابوضعفقرینهعضلاتپروگزیمال
کیناز)CK(سرم کراتین 2_ افزایش

3_ تحریکپذیریدرالکترومیوگرافی
پاتولوژی �
zzکتریســـــتیکدر کارا درماتومیوزيت: درماتومیوزیـــــتداراییکالگوی

کهشاملمواردزیراست: بیوپسیعضلاتمیباشد
1_ آتروفیپریفاسیکولر

2_ انفیلتراسیوناطرافعروق
کمپلکسحملهبـــــهغشـــــاء)MAC(دراطراف 3_ رنگپذیـــــریمثبـــــت

مویرگها
zz:پلیمیوزيت: یافتههایپاتولوژیکپلیمیوزیتعبارتنداز

1_ انفیلتراسیونالتهابیاندومیزیال
2_ تهاجمبهفیبرهایغیرنکروتیک

تظاهرات بالینی �
zzدرماتومیوزيت: درماتومیوزیتدارایدونوعشروعسنیاستیکیدر

کودکیودیگریدردورانبزرگسالی.تظاهراتبالینیدرماتومیوزیتبه دوران
قرارزیرمیباشند:

1_ ممکناستشروعبیماریحادیاآراموپیشروندهباشد.
2_ ضعفقرینهوبدوندردعضلاتپروگزیمال

کتریستیکدردرماتومیوزیتعبارتنداز: کارا 3_ علائمپوستی
الف( راش هلیوتروپ

کهبهآن گـــــردن کولوپاپولربهشـــــکلVدراطراف ب( راشهـــــایما
گفتهمیشود. Shawl Sign

کستانسوردستهایاانگشتان ج( راشپاپولراریتماتوبررویسطوحا
گوترون اطلاقمیگردد)شکل 2-6(� کهبهآنندول های 

که کفدســـــتوپشتدستخشکوترکخوردهمیشود د( پوست
بهآندست مکانیک ها گفتهمیشود.

zz Rule outپلیمیوزيت: تشخیصپلیمیوزیتبرخلافدرماتومیوزیتبا
ســـــایربیماریهاصورتمیگیرد.پلیمیوزیت،علائمپوستینداردودربالغین

رخمیدهد.درد عضلانی )میالژی(درپلیمیوزیتشایعاست.
zzتظاهراتبالینیمشخرک

1_ هردوبیماریمیتوانندبادرگیری تنفسی، اختلال بلع ویاکاردیومیوپاتی 
همراهباشند.

گرچه 2_ هردوبیماریممکناستبایکبدخیمی زمینه ای همراهباشند؛ا
بدخیمیدردرماتومیوزیت شـــــایعتراست؛بههمیندلیلغربالگری بدخیمی به

ویژهدرسنین بالای 40 توصیهمیگردد.
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تشخیص: تشخیصبراساسشـــــرححال،یافتههایمعاینه،تغییرات �
 Shapتحریکپذیریدرالکترومیوگرافی)پتانســـــیلهایفیبریلاسیونوامواج

مثبت(وبیوپسیعضلانیدادهمیشود.
هردوبیماریمیتواننددرهمراهیبااتوآنتی بادی ها )مثلANA(باشند.
کهبهصورتشـــــایعدربیمارانبا مفیدتریناتوآنتیبادی،anti-Jo-1 اســـــت

درگیری ریوی دیدهمیشود)100% امتحانی(�
درمـــــان: درهـــــردوبیمـــــاریدرماتومیوزیتوپلیمیوزیـــــت،خطاول �

درمان،پردنیزون اســـــت.داروهایســـــرکوبکنندهایمنیغیراستروئیدیمثل
متوتروکســـــات و آزاتیوپرین غالباًبـــــرایبیمارانیکهنیازبهدرمانطولانیمدت
کاربردهمیشـــــوند.در کاملآنبه دارنـــــد،جهتکاهشدوزپردنیزونیاقطع
کهبهدرمانهایرایجپاســـــخنمیدهند،ایمنوگلوبولین داخل وریدی  بیمارانی

)IVIG( یاریتوکسیماب ممکناستمؤثرباشند.

کثـــــربیمارانبهدرمان های ســـــرکوب کننده ایمنی پاســـــخ � گهی: ا پیش آ
میدهند.

 کـــــدامیافتهپاتولوژیکدربیوپســـــیعضله،جهـــــتاثباتبیماری

)ارتقاء داخلی دانشگاه مشهد _ تیر 97( پلیمیوزیتبسیارسودمنداست؟
کمپلکسدرسطحفیبرعضلانی الف(ایجاد

ب(التهاباندومیزیالپریواسکولار
کوئلدرفیبرهایعضلانی ج(وجودوا

د(افزایششدیدبافتهمبند

رفتنازپلههاوبلندشدن  زن42ســـــالهایبهعلتاختلالدربالا

اززمیناز3ماهقبلمراجعهنمودهاســـــت.درمعاینه،ضعفعضلاتپروگزیمال
اندامهارادارد.دربیوپســـــیعضله،ارتشاحسلولهایTدرداخلاندومیزیوم
کوئلدیدهمیشـــــود.علاوهبرشـــــروعپردنیزونتمامموارددرمانیزیر بدونوا
)ارتقاء داخلی دانشگاه تهران _ تیر 97( توصیهمیشود،بجز:

IVIG)ب الف(متوتروکسات
د(پلاسمافرز ج(ریتوکسیماب

رفتنازپلهها  زن41ســـــالهایباضعفوخســـــتگیدرهنگامبالا

کردنمویســـــربههمراهتنگینفسفعالیتیوســـــرفههایخشـــــکو وشـــــانه
تـــــبگهگاهیاز3ماهقبلمراجعهنمودهاســـــت.درآزمایشهایتکمیلیCK
کداماتوآنتیبادیجهتتشـــــخیصبیماری وLDHپنجبرابرطبیعیهســـــتند؛
)ارتقاء داخلی دانشگاه تهران _ تیر 95( کمکبیشتریمیکند؟

Anti U1RNP)ب FANA)الف
Anti JO-1 Ab)د Anti Centromer Ab)ج

میوزیت جسم انکلوزیونی اسپورادیک

تعریف: میوزیتجســـــمانکلوزیونییکاختلالعضلانیباپیشـــــرفت �
کهدرافرادسالخورده رخمیدهد. آهسته است

 اپیدمیولوژی: شـــــایعترینبیماریالتهابیعضـــــلاتدربیماران بالای �
50 سال بودهودرمردان شایعتراست.

کهدرآن � پاتولوژی: بیوپســـــیعضلانیشـــــبیهبـــــهپلیمیوزیتاســـــت
انفیلتراسیون التهابی اندومیزیال وتهاجم فیبرهای غیرنکروتیک رانشانمیدهد.
کتریســـــتیک کارا کهبرایمیوزیتجســـــمانکلوزیونی یافتههـــــایپاتولوژیکی

هستند،عبارتنداز:
کوئل های احاطهشدهبامیتوکندری 1_ وجودوا

18-15در  nm بـــــاســـــایز انکلوزیون هـــــای توبولوفیلامنـــــت  مشـــــاهده  _2
میکروسکوپالکترونی

وپ در پلک ها، راش های ماکولوپاپولر )Shawl Sign( در گردن،  شکص6-2.تظاهراتبالینیدرماتومیوزيت. شکل A: راش هلیوتر  
وی انگشتان ون بر ر شکل B: ندول های گوتر
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