
 

 مجلة غدد درون ريز و متابوليسم ايران
 دانشگاه علوم پزشكي و خدمات بهداشتي ـ درماني شهيد بهشتي

 )۱۳۸۱پاييز  (۱۸٥ ـ ۱۹٤ ـ صفحه هاي ۳سال چهارم ـ شمارة 
 
 
 

  مادرزادي آدرنال مورد بيمار مبتلا به هيپرپلازي۴۳۳گزارش 
 

 دكتر مريم رزاقي آذر، دكتر فريدون زنگنه
 

 چكيده
 بيمار مبتلا   ۴۳۳ سال،   ۳۳ به منظور گرداوري اطلاعات از بيماران مبتلا به هيپرپلازي مادرزادي آدرنال در مدت                 :مقدمه

پرونده هاي : مواد و روش ها  .  مورد بررسي قرار گرفتند    ۱۳۸۰ تا   ۱۳۴۷به هيپرپلازي مادرزادي آدرنال مربوط به سال هاي         
  بيمار ۴۳۳از  : يافته ها. تشخيص بر اساس معاينات باليني و آزمايش هاي هورموني مطرح شده بود            .  بيمار بررسي شد   ۴۳۳

بودند ) OHD۲۱( هيدروكسيلاز   ۲۱ پسر، مبتلا به كمبود      ۱۲۱ دختر و    ۲۲۶شامل  %) ۱/۸۰( نفر   ۳۴۷،  ) پسر ۱۶۳ دختر،   ۲۷۰(
كه همگي دختر   %) ۳( نفر   ۱۱نوع ويريليزان ساده داشتند و      %) ۲۲( نفر   ۵۴. نوع دافع نمك  داشتند   %) ۷۵(ر  نف ۲۶۰كه از آنها    

يا نوع  ) OHD۱۱( هيدروكسيلاز   ۱۱به كمبود   %) ۵/۱۴( نفر   ۶۳. بيماري را نشان دادند   ) ديررس(بودند نوع غيركلاسيك    
نوع . ديده شد %) ۵/۲( نفر   ۱۱در  ) OHDβ۳(وئيد دهيدروژناز    بتا هيدروكسي استر   ۳كمبود  . هيپرتانسيو بيماري مبتلا بودند   

  دختر ۵در  ) OHD۱۷( هيدروكسيلاز   ۱۷نوع كمبود   . ، دو دختر و يك پسر تشخيص داده شد         %)۷/۰( بيمار   ۳ليپوئيد در   
. گرديدمشاهده  )  پسر ۲ دختر و    ۲،  %۹/۰( بيمار   ۴و هيپوآلدوسترونيسم با رنين بالا بدون كمبود كورتيزول در            %) ۲/۱(

 مورد  ۱۸۴از  %) ۴۳( نفر   ۷۹وقوع فاميلي در    . موارد وجود داشت  %) ۶۱( نفر در    ۲۱۸ نفر از    ۱۳۴خويشاوندي پدر و مادر با      
.  بيمار ويريليسم نداشتند   ۲۲.  بيمار درجة ويريليسم بر حسب تقسيم بندي پرادر كاملاً مشخص شده بود            ۸۵در  . گزارش شد 

 را نشان مي دادند، علايم باليني دفع       ۴سه نفر از بيماراني كه ويريليسم درجة        . داشتند) ر پراد ۵نوع  ( نفر ويريليسم كامل     ۱۱
قد . در دو بيمار بعد از ازدواج حاملگي رخ داد        . الكتروليت  هاي اين بيماران طبيعي ولي رنين آنها بالا بود        . نمك را نداشتند  

مرگ و مير بيماران    . ر بين مبتلايان دختر با كنترل خوب ديده شد         سانتيمتر د  ۱۶۸ سانتيمتر در بين مبتلايان پسر و        ۱۸۴نهايي  
 به بعد ميزان مرگ و مير در        ۱۳۶۴موارد را تشكيل مي داد، ولي از سال        % ۱۰ مورد بود كه     ۲۱ بيمار   ۲۰۸ از   ۱۳۶۴تا سال   

ايي بيماران با كنترل    قد نه . شايع ترين نوع بيماري، نوع دافع نمك است       : نتيجه گيري. بود%) ۱( مورد   ۲ مورد فقط    ۲۱۵
 .مطلوب بيماري افزايش و ميزان مرگ و مير با آگاهي بخشيدن به والدين كاهش مي يابد

 
 ۱۷، هيپرپلازي ليپوئيد آدرنال، كمبود OHDβ۳ هيدروكسيلاز، كمبود ۱۱ هيدروكسيلاز، كمبود ۲۱هيپرپلازي مادرزادي آدرنال، كمبود : واژگان كليدي

 ك هيپوآلدوسترونيسمهيدروكسيلاز، هيپررنينمي
 
 

 مقدمه

هيپرپلازي مادرزادي آدرنال يك عارضة اتوزومال             
مغلوب است كه به علت نقص در يكي از آنزيم هاي لازم براي            

% ۹۰در   . تشكيل كورتيزول از كلسترول ايجاد مي شود           
  هيدروكسيلاز ۲۱بيماران مبتلا به اين بيماري نقص آنزيم           

)OHD۲۱ (  باعث افزايش سطح     اين مسأله     . وجود دارد
آندروژن هاي آدرنال و در جنين دختر باعث ويريليزاسيون           

از بزرگ شدن مختصر     ) ويريليزاسيون(مردسازي  . مي شود
. كليتوريس تا ظاهر كاملاً پسرانة دستگاه تناسلي متغير است         

 گروه تقسيم كرده     ۵پرادر، ويريليسم را برحسب شدت به         
و (كوكورتيكوئيدها   درمان شامل درمان طبي با گلو         ۱.است

و همچنين  ) مينرالوكورتيكوئيدها در موارد همراه با دفع نمك       
موافقت كلي در   . اصلاح جراحي دستگاه تناسلي خارجي است     

 ۲اين امر وجود دارد كه مداخلة جراحي اوليه بايد قبل از                 
 ۲،۳.سالگي انجام گردد

 بيمارستان علي اصغر،
 دانشگاه  علوم  پزشكي   و خدمات بهداشتي   درماني  ايران

تهران، خيابان دستگردي، بين نفت و مدرس، : نشاني مكاتبه
 .١٩١٦٤بيمارستان حضرت علي اصغر، كد پستي 

E-mail: mrazar@iums.ac.ir 
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 ۱۸۶ ايران متابوليسم و ريز درون غدد مجلة ١٣٨١پاييز  ،٣ شمارة، ٤ سال
 

 مواد و روش ها

درزادي  بيمار مبتلا به هيپرپلازي ما          ۴۳۳پرونده هاي   
 مورد از اين    ۲۰۸.  بررسي شد  ۱۳۸۰ تا   ۱۳۴۷آدرنال از سال    

 از مركز طبي     ۱۳۶۴ تا    ۱۳۴۷بيماران مربوط به سال هاي       
 مربوط به    ۱۳۸۰ تا    ۱۳۶۴ مورد از سال        ۲۲۵كودكان و    

بيمارستان حضرت علي اصغر، انستيتو غدد و متابوليسم و           
ر  مورد، انواع ناد    ۲۲۵در اين   . مطب شخصي نگارنده است    

بيماري با توجه به امكانات تشخيصي بيشتر با انجام                  
 ۱۳۶۴تا سال    . آزمايش هاي هورموني تشخيص داده شدند      

 كتواستروئيدهاي ادرار    ۱۷تشخيص بر اساس اندازه گيري       
هيدروكسي كورتيكواستروئيدهاي  KS۱۷hU۲۴(،۱۷(ساعته۲۴

به همراه اندازه گيري     ) OHCS۱۷hU۲۴( ساعته     ۲۴ادرار   
روكسي ستن به روش پورتر سيلبر و               عامل دي هيد    

بعد از  .  ساعته بود   ۲۴اندازه گيري پروگنانتريول در ادرار       
OHP( هيدروكسي پروژسترون     ۱۷، اندازه گيري   ۱۳۶۴سال  

در خون، در بعضي موارد اندازه گيري كورتيزول،              ) ۱۷
 هورمون آدرنوكورتيكوتروپين، آلدوسترون و رنين،              

DHEA-S         ا ميسر  ساخت     و آندروستنديون تشخيص ر .
 در بيماراني كه تشخيص آنها در ابتدا           OHP۱۷اندازه گيري  

 ۸توسط نويسنده داده شده است در نمونة خون ساعت                
اندازه گيري اين هورمون ها به طريق          . صبح انجام شد    

تشخيص نوع دافع نمك در      . راديوايمونواسي صورت گرفت  
 آبي،  بر اساس علايم باليني كم       OHD۲۱مبتلايان به كمبود     

شير نخوردن، رشد نكردن،  بي حالي، استفراغ، گاهي اوقات           
شوك و سيانوز، هيپرپيگمانتاسيون و ابهام جنسي در                
دختران بود كه علايم آزمايشگاهي سديم پايين و پتاسيم بالا،          

KS۱۷             ساعته يا    ۲۴ بالا و وجود پروگنانتريول در ادرار 
OHP۱۷       يزان ساده به   انواع ويريل .  در خون آن را تأييد نمود

صورت بلوغ زودرس كاذب در اوايل كودكي در پسرها و              
آدرنارك زودرس در دخترها نمايان شد كه آزمايش هاي             

مبتلايان به انواع ديررس    . هورموني آنها به صورت فوق بود     
در اواخر دورة كودكي و زمان بلوغ يا بعد از آن به علت                   

هورموني آدرنارك يا هيرسوتيسم مراجعه كردند و علايم            
بيماران مبتلا به   .  هيدروكسيلاز را نشان مي دادند     ۲۱كمبود  

علاوه بر بالا بودن    ) OHD۱۱( هيدروكسيلاز   ۱۱كمبود آنزيم   
KS۱۷        ساعته و     ۲۴ و پروگنانتريول در ادرار OHP۱۷  در 

 OHCS۱۷ به وسيلة اندازه گيري      ۱۳۶۴خون، تا قبل از سال       
از سال  .  شدند ساعته و بالا بودن آن مشخص مي         ۲۴ادرار  

 به بعد كودكاني كه مينرالوكورتيكوئيد مصرف                 ۱۳۶۴
نمي كردند و در پيگيري يا بدو مراجعه فشارخون بالا داشتند،          

 . هيدروكسيلاز شناخته شده اند۱۱به عنوان مبتلايان به نوع 

 با ويريليسم ناكامل در مرحلة        βOHD۳پسرهاي مبتلا به     
خل كانال اينگوئينال و      پرادر، بيضه هاي داخل بورس يا دا         ۴

هيپوسپاديازيس پرينئال همراه با علايم دفع نمك و بالا بودن             
 در  OHP۱۷( هيدروكسي پروژسترون تشخيص داده شدند        ۱۷

)  هيدروكسي پرگنانولون ايجاد مي شود     ۱۷خارج از آدرنال از      
. و دخترها علايم دفع نمك را بدون ويريليسم نشان مي دادند             

 پايين،  OPH۱۷ع ليپوئيد، كورتيزول و         بيماران مبتلا به نو      
ACTH                 بالا، سديم پايين و پتاسيم بالا داشتند و در بيمار با 

، تشخيص كاملاً واضح بود و در بيمار با ژنو           XY ۴۶ژنو تيپ   
، خويشاوند بودن وي با بيمار اول تشخيص را             XX ۴۶تيپ  

 با عدم پيدايش     OHD۱۷بيماران مبتلا به كمبود       . مسجل كرد 
ثانوية بلوغ و فشارخون بالا مراجعه كرده بودند و با              علايم  

آزمايش هاي آنها بالا   . بررسي هورموني تشخيص داده شدند      
 و پايين بودن پتاسيم،      FSH  ،LH  ،ACTHبودن پروژسترون،   

 .استراديول، كورتيزول و رنين را نشان  داد

جنسيت بيمار با انجام بوكال اسمير و تعيين كاريوتيپ            
 قد نهايي دختران و پسران كه از فرمول            . مشخص گرديد 

  براي دختران و از فرمول         ]قد پدر +  قد مادر      -۱۳[÷ ۲

 براي پسران محاسبه گرديد، با        ]قد پدر + قد مادر + ۱۳ [÷۲
 . زوجي با قد بينابيني پدر و مادر مقايسه شدtآزمون 

 

 يافته ها

 نفر پسر بودند كه      ۱۶۳ نفر دختر و      ۲۷۰ بيمار   ۴۳۳از  
  هيدروكسيلاز ۲۱آنها مبتلا به كمبود        %) ۱/۸۰( نفر    ۳۴۷

)OHD۲۱ (۲۲۶اين گروه از بيماران شامل         . بودند) ۶۵ (%
به نوع كمبود   %) ۵/۱۴( نفر   ۶۳. پسر بودند %) ۳۵ (۱۲۱دختر و   

يا هيپرتانسيو بيماري مبتلا      ) OHD۱۱( هيدروكسيلاز    ۱۱
پسر %) ۵۱( نفر    ۳۲آنها دختر و      %) ۴۹( نفر    ۳۱بودند كه    

  بتا هيدروكسي استروئيد دهيدروژناز          ۳ كمبود      .بودند

)OHDβ۳ (  نفر ۱۱در  )نفر از آنها دختر     ۴ديده شد كه    %) ۵/۲ 
، دو  %)۷/۰(نوع ليپوئيد در سه بيمار        .  نفر پسر بودند    ۷و  

  هيدروكسيلاز ۱۷نوع كمبود    . دختر و يك پسر ديده شد        

)OHD۱۷ (  دختر   ۵در )هيپوآلدوسترونيسم . ديده شد %) ۱/۱
 ۲،  %)۹/۰( بيمار    ۴ن بالا بدون كمبود كورتيزول در          با رني 

 ).۱جدول ( پسر مشاهده گرديد ۲دختر و 
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 دكتر مريم رزاقي آذر، دكتر فريدون زنگنه  بيمار مبتلا به هيپرپلازي مادرزادي آدرنال٤٣٣ ۱۸۷

 
 ـ شيوع انواع مختلف هيپرپلازي مادرزادي آدرنال۱جدول 

 جنس جمع

 دختر پسر تعداد درصد
 نوع

۳/۸۰% ۳۴۷ ۱۲۱ ۲۲۶ OHD۲۱ 

۶/۱۴% ۶۳ ۳۲ ۳۱ OHD۱۱ 

۵/۲% ۱۱ ۷ ۴ βOHD۳ 

۷/۰% ۳ ۱ ۲ Lipoid 
۲/۱% ۵ - ۵ OHD۱۷ 

۹/۰% ۴ ۲ ۲ Hypoaldo 
 جمع ۲۷۰ ۱۶۳ ۴۳۳ ۱۰۰%

OHD:كمبود آنزيم هيدروكسيلاز  :βOHD۳ : بتا ۳كمبود 
 هيپوآلدوسترونيسم :hypoaldoهيدروكسي استروئيد دهيدروژناز؛ 

 
  نفر ۲۶۰ بودند،   OHD۲۱از بيماراني كه مبتلا به كمبود         

 و  ]%۶۲[ دختر   ۱۶۱ (آنها مبتلا به نوع دافع نمك بودند      %) ۷۵(
 نوع ويريليزان ساده داشتند   %) ۲۲( بيمار   ۷۶. ]%۳۸[ پسر   ۹۹

كه همگي  %) ۳( نفر   ۱۱). ]%۲۹[ پسر   ۲۲ و   ]%۷۱[ دختر   ۵۴(
بيماري را نشان دادند    ) ديررس(دختر بودند نوع غيركلاسيك     

 ).۲جدول (

 مبتلا بودند،   OHD۲۱از بيماراني كه به نوع ديررس كمبود          
كليترومگالي   سالگي با آدرنارك زودرس و     ۶يك نفر در سن     

خفيف و بقيه با شكايت هيرسوتيسم در حوالي بلوغ يا پس از            
اين افراد ابهام تناسلي نداشتند و فقط     . آن مراجعه كرده  بودند   

در همة اين افراد مقدار      . يك نفر كليترومگالي مختصر داشت     
د  صبح بالا بو   ۸ـ هيدروكسي پروژسترون در ساعت      ۱۷پاية  

 . احساس نشدACTHو نيازي به آزمون 
 
 
 

 هيدروكسيلاز در ۲۱ـ شيوع انواع مختلف كمبود ۲جدول 
 هيپرپلازي مادرزادي آدرنال

 جنس جمع

 دختر پسر تعداد درصد

 نوع

 غيركلاسيك ۱۱ - ۱۱ ۳%

 دافع نمك ۱۶۱ ۹۹ ۲۶۰ ۷۵%

ويريليزان ساده ۵۴ ۲۲ ۷۶ ۲۲%
 جمع ۲۲۶ ۱۲۱ ۳۴۷ ۱۰۰%

 

 شاوندي والدين و وقوع ازدواج فاميلينتايج خوي

%) ۶۱( نفر ۱۳۴ مورد، خويشاوندي پدر و مادر در        ۲۱۸از  
  نفر ۳۵خويشاوند نزديك و     %) ۷۴( نفر    ۹۹گزارش شد كه     

 نفر وقوع    ۱۸۴از  ). ۱نمودار  (خويشاوند دور بودند     %) ۲۶(
%) ۸۲( مورد   ۶۵ذكر  شد كه    %) ۴۳( نفر   ۷۹ازدواج فاميلي در    

  مورد ۷خويشاوند نزديك و     %) ۹( مورد   ۷،  خواهر و برادر  

 ).۲نمودار (خويشاوند دور بودند %) ۹(

 درجة ويريليسم

 بيمار بر حسب تقسيم بندي پرادر      ۸۵درجة ويريليسم در    
 بيمار مبتلا به     ۸( بيمار ويريليسم نداشتند      ۲۱. مشخص شد 

 بيمار مبتلا به     ۴ هيدروكسيلاز،    ۲۱نوع غيركلاسيك كمبود     
βOHD۳  ،۳ بيمار  ۵ار مبتلا به هيپرپلازي ليپوئيد آدرنال،        بيم 

  و دو بيمار مبتلا به                 OHD۱۷مبتلا به كمبود           
 ۵ نفر ويريليسم كامل يعني نوع           ۱۱). هيپوآلدوسترونيسم

 بودند و   OHD۲۱ نفر آنها مبتلا به كمبود        ۸كه   پرادر داشتند 
 ويريليسم شايع ترين نوع  .  داشتند  OHD۱۱ نفر كمبود       ۳
 

 ة ويريليزاسيون بر حسب تقسيم بندي پرادر در بيماران داراي ابهام تناسليـ درج۳جدول 

  Hypoaldo OHD۱۷ Lipoid OHDβ۳ OHD۱۱ OHD۲۱ جمع

 فاقد ويريليزاسيون ۸ - ۴ ۳ ۵ ۲ ۲۲

 ۱درجة  ۸ ۲ - - - - ۱۰

 ۲درجة  ۳ - - - - - ۳

 ۳درجة  ۱۲ - - - - - ۱۲

 ۴درجة  ۲۰ ۳ ۴ - - - ۲۷

 ۵درجة  ۸ ۳ - - - - ۱۱

 جمع ۵۹ ۸ ۸ ۳ ۵ ۲ ۸۵

OHD:كمبود آنزيم هيدروكسيلاز  :βOHD۳ بتا هيدروكسي استروئيد دهيدروژناز؛ ۳؛ كمبود hypoaldo: هيپوآلدوسترونيسم 
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 ۱۸۸ ايران متابوليسم و ريز درون غدد مجلة ١٣٨١پاييز  ،٣ شمارة، ٤ سال
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

ـ  خويشاوندي پدر و مادر در بيماران مبتلا به ۱نمودار 
 هيپرپلازي مادرزادي آدرنال

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

ـ  وقوع ازدواج فاميلي در بيماران مبتلا به ۲ نمودار
 هيپرپلازي آدرنال 

 
 ).۳جدول ( پرادر بود ۴نوع 

 را نشان    ۴سه نفر از بيماراني كه ويريليسم درجة              
مي دادند، علايم باليني دفع نمك نداشتند ولي مقدار رنين               
پلاسماي آنها بالا بود كه نشان دهندة نوع ويريليزان سادة             

در اين افراد ويريليسم شديد با         . مي باشد OHD۲۱كمبود  
كمبود خفيف مينرالوكورتيكوئيد در حد سديم و پتاسيم               
طبيعي و رنين بالا ديده مي شد، اما فشارخون آنها طبيعي               

) ۴(مقادير سرمي آزمايش هاي اين بيماران در جدول           . بود
 .نمايان است

 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

تلا به هيپرپلازي آدرنال به ـ قد نهايي در بيماران مب۳نمودار 
  هيدروكسيلاز ۲۱جز نوع غيركلاسيك كمبود 

 
 

 مرگ و مير 

 مورد  ۲۱ بيمار   ۲۰۸ از   ۱۳۶۴مرگ و مير بيماران تا سال       
 به بعد   ۱۳۶۴موارد را تشكيل مي داد ولي از سال        % ۱۰بود كه   

بود كه يكي از آنها يك         %) ۹/۰( نفر    ۲ مورد فقط     ۲۲۵در  
ديگري وضعيت فرهنگي ـ اجتماعي        مهاجر افغاني بود و        

 .پاييني داشت

 نتايج عمل جراحي، حاملگي و بلوغ دختران

تمام دختران با ابهام جنسي تحت عمل جراحي قرار                
عمل جراحي شامل كوتاه كردن كليتوريس و                . گرفتند

در دو بيمار بعد از ازدواج       . واژينوپلاستي در يك جلسه بود     
 .حاملگي رخ داد

 به نوع ويريليزان ساده بود، تحت عمل        مادر اول كه مبتلا   
. جراحي واژينوپلاستي قرار گرفت و صاحب سه فرزند شد           

 hCG سال نازايي به وسيلة تحريك با ۶اولين بارداري بعد از     
 رخ داد ولي دو بارداري ديگر بدون دخالت دارويي            hMGو  

هر سه فرزند   . زايمان ها به وسيلة سزارين انجام شد     . رخ داد 
  طبيعي    OHProgesterone-۱۷هاي اول عمر          در سال    

)ng/mL ۷/۱-۱ (            داشتند كه به تدريج هر سال بر مقدار آن
 سالگي دچار آدرنارك     ۸/۶فرزند اول در سن       . افزوده شد 

، )۱/۰-۳: طبيعي (ng/mL ۸/۸ = OHP۱۷زودرس شد و با      
رنين طبيعي و الكتروليت هاي طبيعي تحت درمان                     

 سالگي  ۵و فرزند ديگر در سن      د. هيدروكورتيزون قرار گرفت  
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 دكتر مريم رزاقي آذر، دكتر فريدون زنگنه  بيمار مبتلا به هيپرپلازي مادرزادي آدرنال٤٣٣ ۱۸۹

 
  و ۳ آنها   OHP۱۷ سالگي هنوز علايم باليني ندارند و          ۵/۶و  

۵/۳ ng/mLاست . 

بيماري با  . مادر دوم مبتلا به نوع ديررس بيماري بود          
 سالگي   ۱۴كليترومگالي مختصر و هيرسوتيسم در سن             

سابقة عمل جراحي دستگاه تناسلي را ذكر        . تظاهر كرده بود  
تحت درمان با پردنيزولون و به علت رنين بالا           نمي كرد ولي   

 سالگي اولين    ۲۳در  . تحت درمان با فلودروكورتيزون بود      
. او صاحب دو فرزند شد      . بارداري به طور طبيعي رخ داد       

در اولين فرزند    . زايمان ها به روش سزارين انجام گرديد         
 سالگي ذكر مي شد ولي در سن       ۵/۲رويش موهاي پوبيس در     

به علت آدرنارك زودرس مراجعه كرد كه در آن           سالگي   ۵/۴
 وي با   .  سال بود      ۵/۷زمان سن استخواني وي             

ng/mL ۲۵OHP>۱۷         تحت درمان با هيدروكورتيزون قرار 
. گرفت و به علت رنين بالا فلودروكورتيزون نيز دريافت كرد          

 سالگي به علت بلوغ زودرس تحت درمان آنالوگ           ۷در سن   
GnRH       سالگي قطع شد    ۱۲ر سن    قرار گرفت كه درمان د  .

در حالي  .  داشت ng/mL ۲۰=OHP۱۷ روزگي ۴فرزند دوم در    
 وي در . كه هيچ يك از علايم باليني بيماري را نشان نمي داد           

  ماهگي بدون علايم باليني به علت بالا بودن رنين                  ۵/۵

ng/mL/hr ۲/۱۹)    ۵/۰-۹/۱طبيعي(  ،ng/mL ۲۷=OHP۱۷ ،
 براي جلوگيري mEq/L ۵/۴=  و پتاسيم    mEq/L ۱۴۳= سديم  

از پيشرفت سن استخواني و تهديد قد نهايي تحت درمان با              
 . هيدروكوتيزون و فلودروكورتيزون قرار گرفت

يك بيمار از نوع ويريليزان ساده به تازگي ازدواج كرده و        
 ۵بيمار ديگري كه ويريليسم درجة         . مشكلي نداشته است   

. اژينال پيدا كرد  داشت بعد از ازدواج نياز به ديالاتاسيون و         
. هيچ يك از بيماران عمل شده مشكل انسداد واژن نداشتند             

نامنظمي پريود و آمنورة ثانويه در بيماراني كه پذيرش                
با مصرف منظم دارو و       . درماني خوبي نداشتند، ديده شد      

براي ايجاد  . كنترل هورموني خوب، پريود منظم آغاز شد          
يپروترون كامپاند  پريود در بعضي موارد، نياز به تجويز س         

 .بود
 

 قد نهايي

 ۲۱قد نهايي دختران مبتلا به نوع غيركلاسيك كمبود               
 سانتيمتر با     ۵/۱۶۱ و حداكثر       ۱۵۶هيدروكسيلاز حداقل     

 بود كه اكثر آنها قبل از شروع درمان به قد             ۱۵۹±۲متوسط  
 ۲۳حذف انواع غيركلاسيك بيماري،      با  . نهايي رسيده بودند  

 ۶/۱۵۴±۶/۶ با متوسط     ۱۴۶-۵/۱۶۷ي  نفر از دختران قد نهاي     
 ۶/۱۵۸±۴/۴سانتيمتر داشتند كه با قد بينابيني پدر و مادر كه            

 نفر  p (۱۳=۰۰۵/۰(ت  ـتلاف معني داري داش  ـسانتيمتر بود، اخ  
 طـــــيمتر با متوس  ـانتـ س ۱۴۸-۵/۱۸۴ران قد نهايي    ــاز پس 

۹ رانــــ قد بينابيني پدر و مادر براي پس       .تندـ داش ۹±۶۵/۱۶۴
 سانتيمتر بود كه اختلاف بين پسران با قد بينابيني          ۴±۸/۱۷۰/

 ).۴ و ۳نمودار ) (p=۰۲۴/۰(پدر و مادر معني دار بود 
 

 
 

 ۴ هيدروكسيلاز با ويرايليزاسيون درجة ۲۱ـ مشخصات و آزمايش هاي بيماران مبتلا به نوع ويريليزاسيون ساده كمبود ۴جدول 
 پرادر

PRA 
ng/mL/hr 

OHP۱۷ 
ng/mL 

 اسيمپت
mEq/L 

 سديم
mEq/L 

 فشارخون
mmHg 

 بيماران سن مراجعه كاريوتايپ

۵/۱۱ ۱۰۵ ۹/۴ ۱۳۴ ۵۰/۹۰ XX ۴۶ ۵ز ـ ف  ماه 

۶/۱۵ ۷۵۰ ۵/۴ ۱۴۳ ۶۰/۱۱۰ XX ۴۶ ۳/۱۲ج ـ ح  سال 

 ر ـ ا  سالXX ۴۶ ۵/۱ ۷۰/۱۰۰ ۱۲۶،۱۳۷ ۳/۵ و ۲/۶ ۳/۶۶ ۶/۴۸

 طبيعي    ۱۴۵-۱۳۲ ۵/۵-۵/۳ ۰/۳-۱/۰ ۹/۱-۵/۰

OHP۱۷: ۱۷ هيدروكسي پروژسترون؛ PRA  :فعاليت رنين پلاسما 
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 ۱۹۰ ايران متابوليسم و ريز درون غدد مجلة ١٣٨١پاييز  ،٣ شمارة، ٤ سال
 

 

+ ۵  تا -۵/۱۶اختلاف قد دختران و قد بينابيني والدين از           
اختلاف قد پسران با قد       . متغير بود ) -۵۶/۴±۴۶/۵متوسط  (

تغيير ) -۷/۴±۶متوسط  + (۵/۵ تا    -۱۲بينابيني والدين از      
 ۱۱قد بسيار كوتاه در موارد ابتلا به كمبود                   . كردمي 

 ۲۱هيدروكسيلاز يا نوع ويريليزان سادة كمبود                       
اين افراد با سن استخواني          . هيدروكسيلاز ديده مي شد    

پيشرفته دير مراجعه كرده يا در ابتداي درمان دوزهاي بالاي          
 دريافت كرده بودند يا       ۲M/mg۴۰كورتيزون استات حدود     

مدت زماني قبل از مراجعه به جاي هيدروكورتيزون                  
براي برخي  . يا دگزامتازون مصرف كرده بودند    پردنيزولون  

 نيز براي پيشگيري از بلوغ تجويز           GnRHاز آنها آنالوگ   
وزن . گرديد تا حداقل تا حدودي پتانسيل قد نهايي حفظ شود         

 كيلوگرم با متوسط    ۹۶ تا   ۴۰همزمان با قد نهايي در دختران       
.  بود ۸/۶۵±۱۵وسط   با مت  ۹۶ تا   ۴۸ و در پسران     ۶/۱۲±۶/۶۱
 .نهايي با وزن رابطة معني داري نداشت قد

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

ـ مقايسة قد نهايي با قد بينابيني والدين در بيماران ۴نمودار 
مبتلا به هيپرپلازي مادرزادي آدرنال به جز فرم غيركلاسيك 

  هيدروكسيلاز۲۱كمبود 

 

 معرفي موارد غيرمعمول

 پرادر با   ۵ة   با ويريليسم درج   OHD۲۱يك دختر مبتلا به     
 روزگي با   ۱۰بيماري وي در    .  كيلوگرم متولد شد   ۶۰۰/۲وزن  

درمان . استفراغ هاي شديد تظاهر كرد و تشخيص داده شد          
برايش شروع شد ولي متأسفانه به علت عدم علاقة پدر و                
مادر براي داشتن چنين فرزندي تحت درمان قرار نگرفت تا            

يانه به مطب     ماهگي توسط مادر و دايي بيمار مخف           ۱۱در  
 ۷۵۰/۲ كيلوگرم بود كه         ۳۵۰/۵وزن كودك     . آورده شد  

 و  ۹۰سديم خون   .   ماه اضافه شده بود    ۱۱كيلوگرم در مدت    
 ميلي اكي والان در ليتر بود كه زنده ماندن وي با اين           ۸پتاسيم  

وي به علت عدم رضايت براي        . شرايط جاي تعجب داشت    
و در حال   ا. بستري كردن تحت درمان سرپايي قرار گرفت        

 روي منحني ( سانتيمتر    ۱۲۱ ساله است، با قد         ۵/۷حاضر  

، از هوش خوبي    %)۵۰روي منحني   ( كيلوگرم   ۲۴و وزن   %) ۲۵
 .برخوردار است و در مدرسه نمرات خوبي دارد

 در نوزادي علايم دفع     OHD۱۱يك بيمار مبتلا به كمبود       
 ۶ ميلي اكي والان و پتاسيم          ۱۲۸نمك خفيف با سديم          

والان در ليتر را نشان  داد كه حتي تحت درمان با               ميلي اكي 
مقدار كم فلودروكورتيزون قرار گرفت ولي بعداً فشارخون           
بيمار بالا رفت و در بررسي هاي مكرر بعد از قطع                       

در يك نفر از     . فلودروكورتيزون، هميشه رنين پايين داشت      
 ژنيكوماستي شديد مشاهده    OHD۱۱بيماران مبتلا به كمبود     

. سه بيمار مبتلا به نوع ليپوئيد در يك فاميل بودند             . گرديد
بيمار اول از نوزادي با شك بين هيپوپلازي آدرنال و                   
هيپرپلازي نوع ليپوئيد تحت درمان قرار گرفته بود تا اينكه             

 ۲، با ظاهري كاملاً دخترانه و          XY۴۶پسري با كاريوتيپ     
آنها بيضه در فوقاني ترين قسمت كانال اينگوئينال در فاميل           

نوزاد سوم كه   . مراجعه كرد و خويشاوندي آنها مشخص شد      
به تازگي به دنيا آمده است، خواهر بيمار اول است كه با                 

 روزگي بيماري   ۱۶علايم هيپرپيگمانتاسيون و دفع نمك در         
در يك دختر علايم هيرسوتيسم، چاقي و         . وي تظاهر نمود  

و مادر  ديابت توأماً وجود داشت كه ديابت و چاقي در پدر              
 از  OHD۲۱يكي از بيماران مبتلا به كمبود        . نيز ديده مي شد  

نوع دافع نمك به بيماري گريوز مبتلا شد و تحت درمان با               
 .متي مازول قرار گرفت
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 دكتر مريم رزاقي آذر، دكتر فريدون زنگنه  بيمار مبتلا به هيپرپلازي مادرزادي آدرنال٤٣٣ ۱۹۱

 
 بحث

به نظر مي آيد به دليل شيوع ازدواج هاي فاميلي، بيماري           
هيپرپلازي مادرزادي آدرنال در ايران شايع باشد ولي                

 احتياج به تشخيص صحيح بيماري و ثبت         بررسي شيوع آن  
 ۲۱بيماران اين پژوهش مبتلا به كمبود       % ۸۰. نام همگاني دارد  

آنها مبتلا به نوع دافع      % ۷۵. بودند) OHD۲۱(هيدروكسيلاز  
نمك بودند كه در گزارش هاي ديگران هم دو سوم موارد را             

نوع ويريليزان ساده    % ۲۲ ۴.نوع دافع نمك تشكيل مي دهد       
.  در هر دو نوع بيشترين موارد ابتلا در دختران بود            .داشتند

در نوع دافع نمك ابتلاي بيشتر دختران را به اين مسأله                  
ممكن است بيماري در برخي پسران به علت         . نسبت مي دهند 

عدم وجود ابهام تناسلي تشخيص داده نشود و آنها از بين              
بروند ولي اين فرضيه شيوع بيشتر دختران مبتلا به نوع                

يريليزان ساده را توجيه نمي كند، زيرا پسران نيز در نهايت           و
در نوع كمبود   . با علايم بلوغ زودرس كاذب مراجعه مي كنند       

.  هيدروكسيلاز ميزان وقوع در دختر و پسر مساوي بود           ۱۱
شيوع هيپرپلازي مادرزادي آدرنال در نقاط مختلف دنيا با            

سكيموهاي شيوع آن در ا   . مقادير متفاوتي گزارش شده است    
 ۶۷۰۰۰ در   ۱ و در مريلند آمريكا      ۴۹۰ در   ۱يوپيك آلاسكايي   

 در  ۱ تا   ۵۰۰۰ در   ۱در غرب اروپا بين      . گزارش شده است  
 ۱ تخمين زده مي شود و در غربالگري نوزادان بين             ۱۳۰۰۰

نوع دافع نمك   .  گزارش شده است   ۱۸۰۰۰ در   ۱ تا   ۵۰۰۰در  
سهال و اختلال   معمولاً در دورة نوزادي با علايم استفراغ، ا         

رشد تظاهر كرده و در صورت عدم تشخيص باعث مرگ               
 مورد از اين بيماري در شيراز             ۱۱۵ ۴.زودرس مي شود  

 هيدروكسيلاز در   ۱۱ شيوع نوع كمبود      ۵.گزارش شده است  
بود كه اين آمار از گزارش هاي             % ۶/۱۴اين پژوهش،     

در مسلمانان و     .  بيشتر است    ۶%)۵-۸(كشورهاي غربي     
گزارش شده  % ۱۵خاور ميانه اين ميزان در حدود       كليمي هاي  

 در اين     CAH بررسي فرزندان مادران مبتلا به              ۷.است
پژوهش نشان مي داد كه هرچند بيماري در مادران به                  

 OHP۱۷صورت نوع غيركلاسيك و ديررس تظاهر كرده بود         
در برخي از فرزندان از همان ابتداي تولد بالا بود و در دو                

ود را به صورت آدرنارك زودرس نشان         فرزند سرانجام خ  
داد و در نهايت اين مسأله باعث بلوغ زودرس در يكي از                 

بنابراين غربالگري و پيگيري فرزندان افراد          . فرزندان شد 
مبتلا يا خانواده هايي كه امكان ابتلا به اين بيماري را دارند،              

بعضي از پژوهشگران برنامه هاي      . خالي از اهميت نيست     

 در دوران نوزادي    CAHعمومي را براي تشخيص     غربالگري  
پيشنهاد كرده اند ولي با اين كار به علت طولاني بودن مراحل            
مختلف انجام آزمايش ممكن است زماني به تشخيص برسيم          

موارد مثبت . كه علايم شديد باليني در بيمار ظهور كرده باشد     
كاذب آزمون هاي غربالگري نيز زياد است و آزمايش هاي            

 برنامه هاي غربالگري ممكن است        ۸.د و مكرر مي طلبد     مجد
منفي كاذب نيز داشته باشند و پزشك را به غلط از عدم ابتلا              

بونجيوواني معتقد است مطالعة      . به بيماري مطمئن سازند     
استروئيدها به طور مفصل و دقيق در هر زماني كه سديم و              

 ۹.پتاسيم برخلاف جهت يكديگر حركت كنند بايد انجام شود          
در بيماران اين پژوهش كه مبتلا به نوع غيركلاسيك بيماري            

 صبح بالا بود و نياز به آزمون         ۸ در ساعت    OHP۱۷بودند،  
ACTH اين بيماران به غير از يك مورد كه كمي                .  نبود

كليترومگالي داشت و به علت آدرنارك زودرس مراجعه كرده         
راجعه بود، به سبب هيرسوتيسم در حوالي يا بعد از بلوغ م             

در نوع كمبود   . كرده بودند و علايمي از ابهام تناسلي نداشتند       
 OHP۱۷ هيدروكسيلاز غيركلاسيك اندازه گيري اتفاقي          ۲۱

 ممكن است با مقادير طبيعي متفاوت نباشد ولي در اوج                

ترشح روزانة كورتيزول يعني ساعات اوليه روز مقدار        ) پيك(
 ۲۱ه كمبود       بيماران مبتلا ب       ۱۰-۱۱.آن بالا خواهد بود       

هيدروكسيلاز از نوع غيركلاسيك بدون ناهنجاري ظاهري           
متولد مي شوند ولي علايم و نشانه هاي افزايش آندروژن را            

نوع «اين عارضه    . در طول كودكي يا بلوغ نشان مي دهند          
. هم ناميده مي شود     »  هيدروكسيلاز  ۲۱ديررس كمبود      

. اشدتظاهرات اين عارضه ممكن است از نظر شدت متفاوت ب          
پسرهاي مبتلا به نوع ويريليزان ساده از پسرهاي مبتلا به              
. نوع غيركلاسيك كمبود آنزيم تشخيص داده نمي شوند             

بعضي از اشخاص نيز ممكن است تظاهرات بيوشيميايي              
بيماري را داشته باشند ولي كاملاً بدون علامت باقي بمانند             

ه بر افراد   اين نوع بيماري، كريپتيك ناميده مي شود و با مطالع        
 در بيماران اين پژوهش     ۱۳.فاميل بيمار تشخيص داده مي شود    
 هيدروكسيلاز در كل       ۲۱شيوع نوع غيركلاسيك كمبود         

 در  ACTHچتكوسكي با انجام آزمون        . بود% ۳مبتلايان  
بيماران مبتلا به هيرسوتيسم با تجويز دگزامتازون در شب           

يان به   را در مبتلا    CAHقبل از آزمون، وقوع نوع ديررس          
ولي بسكين بدون    . گزارش كرده است   % ۲/۱هيرسوتيسم  

تجويز دگزامتازون در شب قبل، آزمون را انجام داده است و           
اظهار كرده كه تجويز دگزامتازون باعث استراحت آدرنال و          

 هيدروكسيلاز مي شود و در نتيجه اين مقدار         ۲۱تجمع آنزيم   
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 ۱۹۲ ايران متابوليسم و ريز درون غدد مجلة ١٣٨١پاييز  ،٣ شمارة، ٤ سال
 

دروكسي  هي ۱۷ دزوكسي كورتيزول از       ۱۱آنزيم در ايجاد     
پروژسترون كفايت كرده، شيوع بيماري را كمتر جلوه                

 زن مبتلا به هيرسوتيسم و        ۷۷بسكين با بررسي     . مي دهد
در اين بيماران   . تخمين زد % ۴/۱۰آمنوره شيوع بيماري را      

 متغير بود و بعد     ng/mL ۴/۱۸ تا   ۶/۱ از   OHP۱۷مقدار پاية   
 ۳ در   ۱۴. تغيير كرد  ng/mL ۳۰ تا   ۹/۷ از   ACTHاز تحريك با    

 بيمار دختر پژوهش  ما كه مبتلا به نوع كمبود                          

وجود ) ۴پرادر  ( هيدروكسيلاز بودند، ويريليسم شديد         ۲۱
نداشتن فشارخون بالا و    . داشت ولي دفع نمك وجود نداشت      

بالا بودن رنين نشان  داد كه اين بيماران، مبتلا به نوع كمبود             
سم با شدت   بنابراين شدت ويريلي  .  هيدروكسيلاز نبودند  ۱۱

دفع نمك متناسب نبود و اين مسأله با طيف كمبود نسبي تا              
بحث زيادي وجود دارد كه      . كامل آنزيم قابل توجيه نيست      

زيرا هر دستة تشخيصي      . چگونه بيماران طبقه بندي شوند     
اين گوناگوني به علت     . طيفي از بيماري را تشكيل مي دهند       

ه وجود مي آيند    ب ۲۱C۴۵۰Pطيفي از اختلالات ژنتيكي در ژن       
به علاوه به دليل      . كه روي فنوتيپ باليني تأثير مي گذارد         

وجود آلل هاي جهش يافتة مختلف كه در عموم مردم شايع             
است، اغلب بيماران هتروزيگوت مركب اند كه جهش هاي              

بالاخره . مختلفي را در آلل  ها، از هر والد دريافت كرده اند             
 ۲۱C۴۵۰Pخصوص در   عامل هاي زيادي غير از جهش هاي م      

 هيدروكسيلاز  ۲۱بر فنوتيپ باليني تأثير مي گذارند كه شامل         
، جهش هاي پروموتر      )۲۱C۴۵۰Pغير از      (خارج آدرنال      

 و تغيير در حساسيت به      ۲۱C۴۵۰Pتشخيص داده نشده در       
اين عوامل عدم تطابق ژنوتيپ و فنوتيپ را         . آندروژن ها است 

 معتقدند كه ناحية       ۱۵ نيو و سيمن      ۱.قابل انتظار مي سازد    
فاسيكولاتا و گلومرولوزا تحت كنترل ژنتيكي جدا مثل                 

در مطالعه هاي بعدي اين محققان      . غده هاي جدا عمل مي كنند    
نشان داده شد كه درجة شدت نقص ناحية فاسيكولاتا در نوع           
ويريليزان ساده از نوع دافع نمك با بررسي نسبت مادة                 

 قابل بررسي   ACTHون  پيشتاز به مادة توليد شده در آزم        
 شايد با مطالب ذكر شده بتوان عدم دفع نمك و                  ۱۶.است

طبيعي بودن الكتروليت ها را در حضور ويريليسم شديد              
 βHSD۳شيوع كمبود آنزيم     . بيماران ذكر شده توجيه نمود     

)β-OHD۳ (    بيمار پسر با ابهام     ۷در  . بود% ۵/۲در بيماران ما 
بالا هيچ تشخيص     هيدروكسي پروژسترون      ۱۷تناسلي و    

 ۴ديگري به جز اين نقص آنزيمي مطرح نمي شود و بيماري             
دختري كه اصلاً ابهام تناسلي نداشتند ولي علايم دفع نمك را           
 .نشان مي دادند، به حساب اين نقص آنزيمي گذاشته شد              

β-OHD۳     هيدروكسيلاز متفاوت است،     ۲۱ و    ۱۱ با كمبود 
ولوژيك فعال هستند    زيرا توليد آندروژن هايي كه از نظر بي         

كمي افزايش مي يابد؛ بنابراين ويريليسم ممكن است در                
 خفيف باشد و يا اصلاً وجود نداشته باشد و             XXمبتلايان  

ساخت استروئيد در    .  ناكافي است   XYمرد شدن در افراد       
 OH-۱۷ ـ پرگننولون، يعني پرگننولون،      ۵مرحلة تركيبات دلتا    

.  باقي مي ماند  (DHEA)ن  پرگننولون و دهيدرواپي اندروسترو  
 تنها آندروژني است كه به ميزان فراوان توليد            DHEAپس  

 هيدروكسيلاز  ۲۱خيلي ناشايع تر از كمبود      OHDβ۳. مي شود
  ۱۷،۱۸.است و اطلاعات دقيقي از شيوع آن در دست نيست

از آنجا كه اين نقص آنزيمي هم در بيضه و هم در                    
بلوغ علايم ثانوية     تخمدان وجود دارد، معمولاً در زمان             

جنسي ناكافي در پسرها ايجاد مي كند و بلوغ خودبه خودي و           
قاعدگي در دخترها حتي با درمان جانشيني كافي گلوكو و              

علاوه بر درمان معمول ، . مينرالوكورتيكوئيد نيز اتفاق نمي افتد   
اغلب اين بيماران درمان جانشين با هورمون هاي جنسي را            

 ۱۷.اني به حد بلوغ برسد، نياز دارند       در زماني كه سن استخو    
در تعداد كمي از پسران مبتلا به اين بيماري بلوغ خودبخودي           

 در بيماران پسر در اين پژوهش كه          ۱۹.شرح داده شده است   
 ۲۵آلت تناسلي كوچكي داشتند، آمپول تستوسترون انانتات          

ميلي گرم هر ماه به مدت سه ماه در زير يك سالگي داده شد              
ان بلوغ مشكلي از نظر جوابگويي به تستوسترون           تا در زم  

 نشان داده شده     ۲۰در چند مطالعة گذشته نگر    . نداشته باشند 
 كمتر از ميزان     CAHاست كه متوسط قد نهايي مبتلايان به          

ما قد بيماران خود را با قد بينابيني         . گروه كنترل سالم است   
پدر و مادر خودشان مقايسه كرديم و طيف وسيع قد اين                

يماران نشان مي دهد كه عدم درمان به موقع و مناسب                 ب
مي تواند سبب كوتاه قدي شديد شود ولي آنها كه پذيرش               
درمان خوب، تشخيص به موقع و درمان مناسب داشته                
باشند، قدي حتي در حدود افراد قد بلند اجتماع خواهند داشت           
كه اين امر موجب اميدواري در رعايت نكات مهم درماني               

 در مطالعه اي در فنلاند متوسط قد نهايي در دختران           .مي شود
 بود كه كمتر از قد متوسط بالغان اجتماع         SDS-۸/۰و پسران   

است و در بيماراني كه دير تشخيص داده شده بودند قد                 
 بود  SDS-۱/۲ و قد متوسط مردان       SDS-۵/۰متوسط زنان   

 .كه به طور معني داري كمتر از قد متوسط بالغان اجتماع بود           
در بيماران ما كساني كه دوزهاي بالاي كورتن مصرف كرده          
بودند، دچار چاقي مفرط شدند و با كم كردن دوز دارو نيز               

ولي ارتباط معني داري بين قد     . هيچگاه وزن آنها طبيعي نشد    
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 دكتر مريم رزاقي آذر، دكتر فريدون زنگنه  بيمار مبتلا به هيپرپلازي مادرزادي آدرنال٤٣٣ ۱۹۳

 
وزن زياد به طور نسبي ارتباط      . و وزن در آنها وجود نداشت     

وزن نسبتاً زياد   احتمال دارد كه    . منفي با قد بزرگسالي دارد     
ناشي از درمان بيش از حد باشد كه لزوماً به وسيلة                     

از طرف ديگر يو    . شاخص هاي بيوشيميايي مشخص نمي شود   
و گرانت نشان دادند نماية تودة بدني بالا با قاعدگي زودرس            

اين مطلب  .  همراه است  OHD۲۱در دختران مبتلا به كمبود        
بايد رسيدن   هدف پزشك    OHD۲۱روشن است كه در درمان      

سنجش دقيق زمان شروع     . به نماية تودة بدني طبيعي باشد      
بلوغ و درمان به موقع بلوغ زودرس بيماران با آنالوگ هاي             

GnRH          به نظر  .  مي تواند راهي براي افزايش قد نهايي باشد
مي رسد كه در حين شيرخوارگي بر خلاف سنين بالاتر                

سرعت رشد  كودكي، هيپرآندروژنيسم هميشه باعث افزايش       
 لذا بايد از تجويز       ۲۱،۲۲.يا پيشرفت سن استخواني نمي شود      

درمان . دوزهاي بيش از حد دارو در اين زمان خودداري كرد         
با دوزهاي ناكافي هيدروكورتيزون منجر به افزايش                  
آندروژن ها و تشديد پيشرفت سن استخواني و از دست دادن          

كوئيد زياد  از طرف ديگر گلوكوكورتي   . پتانسيل رشد مي شود  
سبب كاهش اثرات محيطي هورمون رشد شده، با اثر مستقيم          
 بر استخوان ها مستقيماً سبب كاهش رشد استخوان                 

 ۲۳،۲۴.مي شود

اگر هيپرآندروژنيسم براي مدت زماني بعد از دوران             
نوزادي وجود داشته باشد، باعث نسبت هاي بدني غيرطبيعي         

يين قد نهايي    مشخص نيست كه چه عواملي در تع        ۲۵.مي شود
.  مهم است  CAHدر شيرخواران و بچه هاي درمان شده براي        

اگر چه تصور مي شود كه كنترل بيوشيميايي كافي احتمال            
رسيدن به قد نهايي ژنتيكي بالغان را به حداكثر مي رساند،              
ولي سركوب شديد متابوليت هاي آدرنال در خون نبايد يك            

رس، تشخيص زود  . شاخص كنترل خوب محسوب شود        
درمان جانشين مناسب، توجه به رشد طولي و افزايش وزن،           
رشد استخواني و علايم باليني از عوامل مهم براي كنترل               

 در بيماران اين پژوهش اعمال جراحي        ۲۶.خوب بيماري است  
در يك جلسه انجام شد و بيماراني كه به حد بلوغ رسيدند از              

 با   نظر وقوع پريود مشكلي نداشتند، تنها يك بيمار                  
 سالگي تبديل به دختر       ۱۲ويريليزاسيون كامل كه در سن         

شد، بعد از ازدواج به ديلاتاسيون زير بيهوشي احتياج پيدا             
 كه تحت   CAH زن جوان با      ۱۰در مطالعه اي بر روي      . كرد

 بيمار ژنيتاليا از    ۹ تن از    ۵عمل جراحي قرار گرفته بودند، در       
 ۲۷.نظر كاري قابل قبول بود

ان ترجيح مي دهند كوتاه شدن كليتوريس      بعضي از پزشك  
قبل از سه ماهگي انجام شود تا نوزاد به عنوان جنس مؤنث              
شناخته شود و در طول سنين نزديك بلوغ واژينوپلاستي             

برخي ديگر از جراحان انجام توأم كوتاه كردن          . انجام گردد 
 را در    ii و واژينوپلاستي،   iكليتوريس، اينتروئيتوس پلاستي،   

 ۲۸،۲۹. عرض دو سال اول زندگي توصيه مي كنند       يك جلسه در  
. حمايت رواني والدين و بيماران از زمان تشخيص لازم است          

كمك هاي رواني براي آماده كردن بيمار در حال بلوغ براي             
عمل جراحي و قادر كردن وي براي برقراري يك رابطة                 

 كم شدن مرگ و مير در بيماران اين              ۲۹.طبيعي لازم است   
ودي به علت آگاه كردن پدر و مادر از اقدامات           پژوهش تا حد  

لازم در هنگام استرس هاي ناشي از بيماري و استرس هاي            
 به بعد به هر بيمار ورقه اي        ۱۳۶۴روحي است، زيرا از سال       

نوشته شده مبني بر رفتارهاي درماني خاص در زمان                 
 .استرس داده شده است

 انواع نادر   تمام انواع هيپرپلازي هاي مادرزادي آدرنال و      
. آن با درجه هاي شيوع ذكر شدة فوق در ايران وجود دارند            

 در ايران بيشتر از گزارش هاي              OHD۱۱شيوع نوع      
كشورهاي غربي است و كاهش مرگ و مير اين بيماران با               
درمان مناسب و آگاهي والدين از مراقبت هاي خاص در زمان          

 در  توجه به نكات ظريف درماني      . استرس امكان پذير است   
پيگيري اين بيماران باعث افزايش قد نهايي و ايجاد يك زندگي 
طبيعي براي آنها مي شود، برعكس عدم تشخيص يا درمان            
نامتناسب، اثرات نامطلوب در چهرة ظاهري آنها و كم شدن            
قد نهايي را به دنبال دارد و آنها را از يك زندگي طبيعي                    

 .محروم مي سازد

                                                           
i- Introitus plasty  
ii- Vaginoplasty  
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