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 الف( مقدمه:

نخاع و ماده  ،یویکه غدد فوق کل ،است یرونده جدشیو پ یکیاختلال ژنت کی( ALD) یستروفیآدرنولوکود

شناخته شد و به عنوان  1923بار در سال  نیاول یماریب نیدهد. ایقرار م ریرا تحت تاث یعصب ستمی( سنیلی)م دیسف

 یبرا یستروفی، نام آدرنولوکود1970 دههشناخته شده است. در  زین لیسودانوف یستروفیو لوکود لدریش یماریب

 شد. پیشنهاد یماریبهتر تظاهرات ب فیتوص

 ی:بیمار و علت ب( تعریف

 ABCD1 د و در اثر موتاسیون در ژنباشمیمغلوب   X-link زومالپروکسی یک بیماری آدرنولکودیستروفی

 رهیچرب با زنج یدهایاس علت نقص متابولیسم ، بهشودکه غالبا در پسرها دیده می در این بیماریآید. بوجود می

 یویو غدد فوق کل یعصب ستمیز، سدر مغ VLCFAتجمع باعث  ،زومیپراکس داخل در( VLCFAsبلند ) خیلی

 یبرا یاشناخته شده پیفنوت-پیژنوت یهمبستگ چیهگردد. باعث ایجاد مشکل در کارکرد این مناطق می که دشومی

فرم  شدیدترین و ترینشایع کهاین بیماری انواع متفاوتی دارد  وجود ندارد. ABCD1زا در ژن یماریب یهاانتیوار

 .باشدمی  Childhood Cerebral آن

 ( شیوع:ب

هزار فرد مذکر عنوان شده است.  15-20در  1شیوع جهانی حدود  .از شیوع بیماری در ایران آماری در دست نیست 

 مارانیهمه ب باًیشوند و تقر ی( مبتلا م"یمغز ALD") شروندهیپ یستروفیبه لوکود مذکر مارانیاز ب یمیاز ن شیب

 یآدرنال مبتلا م یی( و نارسایطیمح یو نوروپات ینخاع یماری)ب شروندهیسته پآه یلونوروپاتیبه م یدر بزرگسال مذکر

بودن، ایجاد  X-linked Recesiveبرخلاف تصورات قبلی که این بیماری بعلت ماهیت  زن، مارانیدر ب شوند.

بسیار نال آدر ییو نارسا یستروفیکه لوکود یاست، در حال عیشابا افزایش سن  یلونوروپاتیم مشکل نخواهد کرد،

در  %90 بایبه تقر ،سال 40 ریدر زنان ز %20از کمتر از  ی،لونوروپاتیعلائم م یفراواندر زنان ناقل،  .هستندنادر 

 .ابدی یم شیسال افزا 60 یزنان بالا

 

 علایم و نشانه ها:( ج

از افراد در دوران  یمتفاوت باشد. برخ اریتواند بس یخانواده م کی یاعضا نیدر ب یحت یماریب یعلائم و نشانه ها

از  یبرخو  دهند یعلائم را نشان م یدر بزرگسال گرید یکه برخ یهستند در حال یعوارض جد یدارا یکودک ای

 3با  ALDبطور کلی  .تواند متفاوت باشد یم زیاختلال ن نیا شرفتی. پندکن ینمپیدا  یعلائمهم  یافراد تا بزرگسال

به  یالتهاب یستروفیلوکود ،)درگیری نخاعی( شروندهیپ یبه آرام ینوروپاتلویشود: م یمشخص م یاصل ینیسندرم بال
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غده فوق  اختلال می تواند شامل علایم بیماری علائم.هیاول آدرنال یینارساو ( "یمغز ALD") شروندهیسرعت پ

  علایم نورولوژیک و رفتاری باشد.کلیوی ، 

 :در نظر گرفته شودتشخیص های افتراقی  موارد بالینی ذیل دردر  دیبا یستروفیآدرنولوکود صیتشخ

 اختلال ، ی، اختلال رفتارشواهدی از افت مهارت های شناختی  نآبا علائم اختلال توجه، که علاوه بر  پسران .1

 داشته باشند. یاختلالات عصب ریسا ای ی حرکاتهماهنگنا ،اختلال گفتاری  ،و شنوایی جدید یینایب

کنترل  یها یضعف پا، ناهنجار ای یراه رفتن، سفت شروندهیبا اختلالات پ الانسیم ایجوان همه پسران و مردان  .2

 یرفتار ای ینقص شناخت ایآدرنال  ییبدون نارسا ایبا  ،یاسفنکتر و اختلال عملکرد جنس

 یعصب یاز ناهنجار یبدون شواهد ایآدرنال، با  هیاول ییمبتلا به نارسا جوان و میانسال مردانپسران و  همه .3

که عمدتاً پاها  یکنترل اسفنکتر و اختلالات حس یهایناهنجار شرونده،یپ یتر با پاراپارزمسن ای نسالایم زنان .4

 یمنف یزن با سابقه خانوادگ کیدر  یستروفیآدرنولوکود صی. ممکن است تشخدهندیقرار م ریرا تحت تأث

و  ،است شروندهیپ کیاسپاست یزپاراپارآنها  نیتر عیشاکه  ینیبال علائموجودبر اساس  صیدشوار باشد. تشخ

    .نجام می پذیردا یشگاهیآزما یاز تست ها یپانل

   یافته های بالینی:    

 ه( غربالگری نوزادی:

در صورت مثبت شدن غربالگری، تستهای تشخیصی  .ردیپذ یانجام م MS/MSو به روش  کشورها یدر بعض

 شود.مه غربالگری فعلی کشوری توصیه میبرنااضافه شدن آن به  بعدی جهت تایید بیماری ضروری هستند.

 :یافته های تشخیصی( و

 ، اقدامات تشخیصی زیر مفید هستند:بر اساس علائمی که قبلا ذکر شد در صورت وجود شک بالینی

 های سرم:  VLCFAپانل  .1

قدم مناسب در  نیحساس است و اول اریبس ALD صیتشخ یبرا VLCFAدر مردان علامت دار، پانل  -

شوند.  یم نییتع C26:0/C22:0نسبت  کل پلاسما و C26:0 شکل ها معمولاً به VLCFAاست.  صیتشخ

 ناشتاغیر یهانمونهدر است )مثبت کاذب کمتر  ی بیشتریایمزا یاحتمالاً دارا C26:0-LPCحال،  نیبا ا

 خون(

 15 و رددا یکمتر تیحساس (C26:0/C22:0نسبتوکل  C26:0)مقدار پلاسما VLCFA در زنان، پانل -

سازگارتر و  ها، VLCFA پانل معمولبا  سهیدر مقا C26:0-LPC شیزماد. آدارن یعیطب جینتا نیدرصد ناقل

 و تقریبا تمام زنان مبتلا را تشخیص میدهد. قابل اعتمادتر است

 :(ABCD1 analysis) ارزیابی ژنتیک .2
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در اکثر  ALD هیاول صیتشخ یابر VLCFAقابل توجه سطح  شیافزا و ینیبال یهایژگیاز و یبیاگرچه ترک

و همچنین مشاوره ژنتیک برای افراد و نسلهای  صیتشخ دییتأبرای  کیژنت شیآزما از است، یمردان مبتلا کاف

 درصد از زنان 85 در تنها رایاست، ز یضرور کیژنت شیدر زنان، آزمااستفاده کرد.  توانمی دیگر خانواده بیمار

 در دسترس نباشد. C26:0-LPCکه  یزمان دره البتتند، پلاسما بالا هسهای  VLCFA بیمار،

 ارزیابی عملکرد آدرنال:  .3

پلاسما  کیکوتروپیآدرنوکورت کورتیزول و هورمونناشتای سطح  یریبا اندازه گ دیعملکرد آدرنال در مردان با

(ACTHو ) نبال پلاسما به د زولیسطح کورت) تست تحریکی آدرنال فعالیت رنین و الکترولیتهای سرم و

ماه  6تا  3هر  دیبا یبعد شاتی، آزماباشد یعیآدرنال طب هیاول شیشود. اگر آزما یابیارز (ACTH با کیتحر

عملکرد  . معمولاًتکرار شوند بار کیانجام شود و پس از آن هر سال  یسالگ 10تا  یاز سن شش ماهگ کباری

 .نداست و نیازی به انجام این بررسی ها ندار یعیزنان طبدر آدرنال 

 ی:عصب یربرداریتصو .4

 :(MRI) یافته های تصویربرداری مغز

 ن پس ازحاشیه آ که بصورت افزایش سیگنال در ماده سفید مغزی و بطور شایع تر در نواحی خلفی )اکسیپیتال(

با پیشرفت بیماری سایر قسمت های ماده سفید مغز نیز درگیر می شود. در  بارزتر می گردد.تزریق ماده حاجب 

 نادرتر درگیری سایر قسمت های مغز مخصوصا نواحی فرونتال ممکن است در ابتدا دیده شود.موارد 

مغز  MRI. رندیمغز قرار گ MRIبا  یربرداریتحت تصو یاز دو سالگ دیبا ،شده دییتا ALDبا  یهمه مردان بدون علامت عصب

مقدم بر علائم  MRI راتییکه تغ ییاست. از آنجا یعیآدرنال دارند طب یینارسا ایو/ یلونوروپاتیکه فقط م یمارانیاغلب در ب

تصمیم برای کند و ممکن است  یرا فراهم م یمغز یریزودهنگام شروع درگ صیامکان تشخسریال  MRI انجاماست،  یعصب

 MRIتوصیه انجام  ،2022 جهانی اساس آخرین راهنمای بر کند. لیرا تسه( HCTهماتوپوئتیک ) یسلول ها وندیپ درمان با

 صورت است: نبه ایی سریال ها

  گی: انجام سال 2سن درMRI اجبحماده بدون  هیپا 

 انجام سال 12تا  2 سن :MRI  کباریکنتراست هر شش ماه با 

 انجام سال:  12 یسن بالاMRI  (عهیضا صیبا کنتراست در صورت تشخ)سالانه 

 

 :کیاگنوستیالکترود یتست ها .5

ی عصب تیو مطالعات هدا یوگرافیالکترومست ملاحظه شود. در برخی موارد درگیری اعصاب محیطی ممکن ا

(EMG-NCV) باشد دیمفدر این موارد تواند  یم. 

 درمان: مدیریت  ز(
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 درمان بر حسب علایم بالینی و یافته های پاراکلینیک به شرح ذیل می باشد:

 نشان سفید مغز ر مادهد  MRI و درگیری در دارد VLCFA افزایش -است نورولوژیک علائم شروع در که بیماری .1

 شود. انجامسلول های بنیادی  پیوند اقدامات لازم جهت دهد که سریعا بایدمی

 درمان تحت میتواند که دارد VLCFA و افزایشمغز نرمال است  MRI -ئم نورولوژیک نداردعلا که بیماری  .2

Lorenzo oil تا گیرد قرار VLCFA  یابدکاهش 

 است مثبت ژنتیک فقط است، نرمال هم VLCFA و است نرمال مغز MRI -ندارند نورولوژیک علائم که یبیمار .3

 شود.می بررسی VLCFA ماه شش هر و شودمی تکرارمغز  MRIو سالیانه  شوندمی follow که

 ماه شش هر و مغز MRI سالیانه که باید است نرمال مغز MRI و هستند آدیسون به مبتلا فقط که بیمارانی  .4

VLCFA شود. بررسید آدرنال و عملکر 

نخاع درگیری نشان  MRIمغز نرمال است و  MRIتند و معمولاً هس آدرنومیلونوروپاتی به مبتلا که بیمارانی   .5

 گیرد.می قرار توانبخشی اقدامات تحت و شوندمی followکه بالاست  VLCFAدهد و می

 این و دارد وجود VLCFA و افزایش MRI در مغز درگیری بالاتر سن در که Adult x-linked ALD بیماران   .6

  .برندسود می Lorenzo oilاز   معمولاً هم بیماران

 . دشونمی follow معمولاً  که (%50) هستند دارعلامت هایکه هتروزیگوت Female ALDبیماران    .7

 یسلول ها وندیپ ( هماتوپوئتیکHSCT) ستاندارد درمان ا :آلوژنیکALD بیماری  شرفتیتواند پ یاست و م یمغز

شامل ملاکهایی از )معاینه عصبی( و مشخص شده است و  HCTبرای  بودن طیواجد شرا یارهایمع را متوقف کند.

با کنتراست( میشود. مهم اینست که قبل از پیشرفت بیماری، بیماران برای این درمان موثر، اقدام  MRIملاکهایی از )

اطلاعات در این مورد هنوز  هرچندد، باش گذار ریآدرنال تأث یینارسا ای یلونوروپاتیم ایبر HCTاست که  دیعب کنند.

 محدود است.
 

 آشنا با این بیماری انجام میشود. درمان با گلوکوگورتیکوئیدها  درمان نارسایی آدرنال: تحت نظر اندوکرینولوژیست

ان اولیه جایی ندارند، هرچند لازم است اختلال مینرالوکورتیکوئیدی هم انجام میشود و مینرالوکورتیکوئیدها در درم

با اختلال در  ،مدت یطولانبرای  دیکوئیگلوکوکورت نیگزیدرمان جادرنظر باشد و ارزیابی دوره ای انجام پذیرد. 

 کسیاشعه ا یجذب سنج یریسلامت استخوان با اندازه گ نیروت یابیارز با این وجود، سلامت استخوان همراه است

 .دریافت میکنند دیکوئیگلوکوکورت ینیگزیدرمان جا کهآدرنال  ییدر پسران مبتلا به نارسا( DEXA)دوگانه  یبا انرژ

 

 شامل کنترل درد، درمانهای اسپاسمولیتیک،  بکار میروند که : برای بیماران با علایم نورولوژیکاقدامات حمایتی

رولوژیست، وهمکاری ن به که نیاز دنمیباش و .... رفتاری اختلالات ،دیستونی تشنج، ، درمانیبخشاقدامات توان

 .و ... است تیم توانبخشی روانپزشک،
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 از جمله روغن لورنزو( در  ییرسد مداخلات غذا یبر اساس شواهد محدود موجود، به نظر نم: روغن لورنزو(

در دسترس  یدیجد یکه داده ها یتا زمان شده شنهادیموثر باشد. پ ALDدر  یماریب شرفتیکند کردن پ ای یریشگیپ

 . دشومداخلات استفاده ن نیبه طور معمول از ا نیست

روغن استفاده از  یبرا ییبالا زهیممکن است انگ یا پزشکاناز خانواده ها و  یشده، برخنثابت کاملا  یاثربخش رغمیعل

 غندهند. در صورت استفاده از رو هادشنیپ ALDعلامت  یروغن لورنزو را به پسران داراو  لورنزو داشته باشند

همانطور که قبلاً  ن،ید. علاوه بر انبه طور مرتب کنترل شو دیعملکرد کبد با شاتیآزماو  لورنزو، شمارش پلاکت

خونساز  یسلول ها وندیپ رایبه دقت تحت نظر باشند ز یمغز یریاز نظر شروع درگ دیبا مارانیبحث شد، ب

(HSCTدرمان ارجح برا )ی ALD است. یمغز هیاول 

کم چرب، سطح  ییغذا میرژ کیبا  بی( در ترک[C22:1] کیاروس دی[ و اسC18:1] کیاولئ دیلورنزو )اس روغن

C26:0 نتیجه کنترل شده  ینیبال شاتیدهد، اما آزما یبه( نرمال کاهش م کی)نزد ریبه مقاد مارانیپلاسما را در اکثر ب

 .دنده یمننشان شرایط بیماران را بهبود ای از 

 هرگونه بدوندر غذایی و که نباید حرارت ببیند است 3cc/Kg/day-2  در صورت استفاده، Lorenzo oilدوز 

 شودمی مصرف دیگر روغن

 ز( فارماکوتراپی:

تشنجها، داروهای دردها، ضدگلوکوگورتیکوئیدها، ضددرمانهای مختلف برای شرایط اختصاصی هر بیمار، شامل 

 روانپزشکی و .... 

  گیرد. صورت جداگانه تواندمی رفتاری اختلال دیستونی، تشنج، ماندر

 

 ( اندیکاسیون های بستری:ح

 ( جهت درمان انتخابیHSCT) 

 هر بیمار، مثلا در اثر نارسایی آدرنال )کریز آدرنال( یا بروز علائم شدید درلائم اختصاصی در صورت بدحالی یا ع

 .لازم شودبستری ریشن و غیره ممکن است یآسپ مانندعصبی مانند تشنج یا عوارض ثانویه بیماری 

 ریشن و غیره بستری ممکن است لازم شود یدر صورت بدحالی یا عوارض درمانی در صورت آسپ         

 ط( تداخل دارویی:

 بسته به نوع داروهای تجویزی، که لازم است توسط پزشک تجویز کننده ارزیابی شود.

 ان:ی( پیگیری های لازم پس از درم

 عوارض ارزیابی HCT 

 ارزیابی دوره ای کارکرد آدرنال 

  عوارض درمان طولانی مدت با گلوکوگورتیکوئیدهاارزیابی 

  عوارض Lorenzo oil  لازم  است کهو اختلال کارکرد کبد ترومبوسیتوپنی  ،لثه التهابی، گوارش اتیشکاشامل

  شود.  ( انجامLFTو  CBC ، باماهیانهمثلا ) است ارزیابی دورهای
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 ک( توصیه های ضروری به بیمار:

 .گزارش شده است یمغز ALD یسر به عنوان محرک احتمال دیشد یتروما

 یزندگ وهیمشاوره شوند تا بتوانند ش یمغز یماریسر و شروع ب بیآس نیب یدر مورد ارتباط احتمال دیبا مذکر مارانیب

 را انتخاب کنند. یآگاهانه ا

 ( نکات مهم:ل

ظاهر شود، بالینی این نارسایی . اگر علائم ه استشد فیتوص ALDدر پسران و مردان مبتلا به  ینسغدد ج یینارسا

شود. در پسران،  یابی( ارزLH ،FSHصبح، اول )تستوسترون  ییایمیوشیب شیبا آزما دیبا گنادها ارزیابی عملکرد

تواند نشان  یم (یسالگ 14بلوغ تا سن  از ینشانه ا عدم مشاهده ایو/ تریل یلیم 4 زکمتر ا ضهی)حجم ببلوغ  ریاخت

. بجز موارد تاخیر بلوغ پسرها و علائم بالینی نارسایی گنادها در مردان، غربالگریی باشد یغدد جنس ییدهنده نارسا

توصیه نشده است. در صورت تشخیص نارسایی گناد، درمان با  ALDآزمایشگاهی هورمونی در افراد مذکر مبتلا به 

 تحت نظر اندوکرینولوژیست انجام میشود. هورمون جایگزین 
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