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 بیماری پروتکل تشخیص و درمان

 MTHFRاز نقص  یناش  ینوری ست ی هموس  

 

 

 

 

 

 

 1403بهار                                              
 

 

 

 

 درمان معاونت 



       

2 

 

 

 کمیته مشاوران جهت تنظیم و تدوین:

 دکتر کوروش اعتماد )مدیر کل دفتر مدیریت بیماری های غیر واگیر(

دکتر نوشین رستم پور )فوق تخصص غدد درون ریز و متابولیسم کودکان، بیمارستان امام حسین )ع(، دانشگاه علوم پزشکی 

 اصفهان(

 مازندران( یدانشگاه علوم پزشک ،یبوعل مارستانیکودکان، ب سمیو متابول زیزمانفر )فوق تخصص غدد درون ر لیر داندکت

 کودکان( یمرکز طب مارستانیکودکان، ب سمیو متابول زیستوده )فوق تخصص غدد درون ر ایدکتر آر

 (کودکان سمیو متابول زیفوق تخصص غدد درون ر) لیسرخ مانهیپ دکتر

 )فوق تخصص غدد درون ریز و متابولیسم کودکان، بیمارستان مفید( بایمرجان شک دکتر

 بیمارستان مرکز طبی کودکان( کودکان، سمیو متابول زیفوق تخصص غدد درون ر) طالع یعل دکتر

 بیمارستان امیرکلا بابل( کودکان، سمیو متابول زیفوق تخصص غدد درون ر) جانپوریعل یمرتض دکتر

 بیمارستان نمازی شیراز( کودکان، سمیو متابول زیفوق تخصص غدد درون ر) جمرو نیحس دکتر

 دکتر محمدحسین حریرچیان )دبیر بورد رشته تخصصی بیماری های مغز و اعصاب(

 (کودکان سمیو متابول زیغدد درون ردکتر علی ربانی )دبیر بورد رشته فوق تخصصی 

 ولیک ایران(دکتر محمودرضا اشرفی )رییس انجمن علمی نورومتاب

فوق تخصص اعصاب کودکان، استاد دانشگاه علوم پزشکی شهید  -رانیا کینورومتابول یانجمن علم دکتر پروانه کریم زاده )دبیر

 بهشتی(

 دکتر محمود محمدی )انجمن علمی اعصاب اطفال ایران(

 دکتر فرح اشرف زاده )دبیر بورد رشته تخصصی کودکان(

 بورد رشته فوق تخصصی طب نوزادی و پیرامون تولد(دکتر سید علیرضا مرندی )دبیر 

 تحت نظر:     

 دکتر سعید کریمی  عضو هیات علمی دانشگاه علوم پزشکی شهید بهشتی و معاون محترم درمان    

 مشاور: دکتر ساناز بخشنده    رییس گروه تدوین استاندارد و راهنمای بالینی معاونت درمان   

 

 تحت نظارت فنی:

 یابی فن آوری ، استانداردسازی و تعرفه سلامتدفتر ارز

 استاندارد و تدوین راهنماهای سلامتتدوین گروه 
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 الف( مقدمه:

هایی هستند که جهش ژنتیکی یک والد و یا هر دو والد به فرزند منتقل شده و منجر بیماری های متابولیک ارثی، بیماری

شوند. کمبود دهنده در مسیرهای متابولیتی کودک میی یا مولکول انتقالبه فعالیت ناکافی در یک آنزیم، پروتئین ساختار

های مزمن غیراختصاصی مانند تأخیر در تواند در قالب طیف وسیعی از تظاهرات بالینی شامل علائم و نشانهمذکور می

 نادر تنهایی به لیک ارثیهای متابوبیماری تک تک تکامل تا شرایط حاد تهدیدگر حیات در دوران نوزادی نمود پیدا کند.

 1بالاست ) واحد بیماری گروه یک قالب در هابیماری این تجمعی بروز تولد زنده( ولی 100000در  1)کمتر از  هستند

 2018(. بر اساس آخرین متاآنالیز صورت گرفته تا سال www.uptodate.com) تولد زنده( 2500 در 1 تا 800 در

تولد زنده )با حدود  100،000مورد به ازای هر  50.9های متابولیک ارثی برابر با  میلادی، میزان بروز کلی بیماری

(. Waters et al.,2018) ( در جهان گزارش شده است100،000در  58.4الی  43.4( برابر با CI95%) %95اطمینان 

بیماری هدف  53) ی، میزان بروزدر ایران بر اساس نتایج اجرای برنامه غربالگری نوزادان برای بیماری های متابولیک ارث

)میزان بروز  باشد یم شده ینوزاد غربالگر 100،000در  87.77،  1401بیماری ها در سال  نیا برنامه غربالگری نوزادان(

گروه نادر از  کیهموسیستئینوری .تولد زنده می باشد( 100،000در  MTHR 0.8 هموسیستئینوری ناشی از نقص 

شود و در  یم جادی( اCBSبتا سنتاز ) نیونیستاتیس میناکارآمد آنز تیفعال لیاست که به دل ارثی کیمتابولاختلالات 

 کی یدر ط نیونیاز مت نیستئیشود. هموس یدر خون و ادرار م نیستئیو هموس نیونیسطوح مت شیمنجر به افزا جهینت

 نیستئیکل هموس 20شود. % یم لهیرمت نیونی(، مجدد به مت%60) نیستئیاکثر هموس یول دیآ یبوجود م ونیلاسیواکنش مت

به سه گروه  ینمیستئیهستند. هموسیستئینوری و هموس نهایمتصل به پروتئ ماندهیدر پلاسما به صورت آزاد است و باق

 لنیاز نقص مت یو هموسیستئینوری ناش نیاز نقص کوبالام یهموسیستئینوری ناش ک،یهموسیستئینوری کلاس

 .شوند یم میتقس (MTHFRردوکتاز ) دروفولاتیتتراه

 ب( تعریف بیماری:    

دهنــد: ترانــس  یانجــام مــ مهــم را نــدیآفردو  ینوریســتیدر هموس ــریدرگ ییایمیوشــیب یرهایمســ

را  ریتوسـط دو مسـ ـنیونیبـه مت نیسـتئیهموس ـلیامـکان تبدرمتیلاسیون  چرخـه. اسیونلــیو رمت ونیسولفوراســ

را بـا فولات شـود و چرخـه  یمـ ـزیسـنتاز کاتال ـنیونیمت ـمیتوسـط آنز یاول و اصلـ ریمسـنـد. ک یفراهـم مـ

 ـمیآنزدوم از  ری. مســازداردینکوبالامین  ـلیمت به کوفاکتور سـنتاز ـنیونیمت کند. یمرتبـط مـ نیسـتئیهموس سـمیمتابول

مشـتق شـده از  ـلیمتگـروه  ـکیبـا اسـتفاده از  ریمسـ ـنیـد. اکن یترانسـفراز اسـتفاده مـ ـلیمت نیسـتئیهموس-نیبتائ

 .کنـد یمـ یبازسـازرا مجدداً  نیسـتئیشـده اسـت، هموس لیتشـک ـنیکول ونیداسـیاکس ـقیکـه از طر ـن،یبتائ
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 لیمت-5را به  دروفولاتیتتراه لنیمت 10و  5، (MTHFR)رودوکتاز  دروفولاتیتتراه لنیمت 10و 5 میآنز

کند.  یفراهم م نیونیبه مت نیستئیهموس لیتبد یرا برا لیگروه مت کی بیترت نیکند و بد یم زهیمتابول دروفولاتیاهتتر

کد کننده  MTHFRژن  .اتوزوم مغلوب است نشود که توارث آ یم میمنجر به نقص آنز MTHFRدر ژن  ونیموتاس

 .می باشد ردوکتاز دروفولاتیتتراه لنیمتآنزیم 

 ل سولفوریلاسیون و رمتیلاسیون در مسیر بیوشیمیایی هموسیستئینوری: انتقا1تصویر

 

 
 
 

  : متابولیسم هموسیستئین2تصویر
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شود و در سطوح  یاستفاده نم نیگوگرد است که در سنتز پروتئ یحاو نهیآم دیاس کی: هموسیسستئین 2توضیحات تصویر

، که S-adenosylmethionine (SAM)به  ATPتوسط  Met ند،یفرآ نیشود. در ا یدر نظر گرفته م یسم افتهی شیافزا

از  SAHشود.  یم لیتشک S-adenosylhomocysteine (SAH) جهیشود و در نت یماضافی است،  لیمت دهنده گروه

 Hcy شیشود. افزا یم لیتبد نیو آدنوز Hcyبه  S-adenosyl-L-homocysteine hydrolase (SAHH) قیطر

 یبرا ونیلاسیکه مت یترانسفراز است. در حال لیمت یهااز واکنش یاریبس یارکننده قوشود که مه SAH تجمعمنجر به 

 دروفولاتیتتراه لیتم-5از  لیگروه مت کیهموسیستئین مجدد،  ونیلاسیاست، در مت یدر همه اندام ها ضرور یعملکرد سلول

(5MTHFدر )توسط  دروفولاتیتتراه لنیمت-5،10کند که از  یم افتیMTHFR شود یم لیتشک.  

 ج( علایم و نشانه ها:

از  یدر هر زمان( MTHFRردوکتاز ) دروفولاتیتتراه لنیاز کمبود مت یناش ینوریستیهموسسن شروع علائم در 

آپنه مکرر،  ،یعصب دیبا علائم شدهمراه  یاول زندگ های در سالمتفاوت باشد. ممکن است  یتا بزرگسال یرخوارگیش

 ،یبا پسرفت ذهن یبزرگسال ای ینوجوان ،ی. در دوران کودکمی باشد ، خواب آلودگینجو تش ، هیدروسفالییکروسفالیم

تشنج  ،یکروسفالیتکامل، م ریتأخ ن؛ییپا نیدر سن. تظاهر می یابد یزوفرنیاز نوع اسک جیرا یو اختلالات روانپزشک یآتاکس

و  گلیوز –یلینیزاسیون مد ،میکروژیریا، یطی،نوروپاتی محکیبالاتر؛ راه رفتن آتاکس نیو در سن شروندهیپ یو انسفالوپات

در سنین بالاتر بیماران ممکن است تنها با علائم اختلالات رفتاری و  .هستند میعلا نیعتریاز شا کیکولوژیاختلالات سا

 سایکولوژیک مراجعه کنند.

توانند بعنوان اولین علامت با می یمیباشد که این بیمار (Strock)  1حوادث عروق مغز مهمترین یافته در این بیماری وجود

معمولا  لذا بیمار ممکن است با همی پلژی حاد و یا با تشنج فوکال بعنوان اولین علامت مراجعه کند و تظاهر نمایداستروک 

جراحی های کوچک  –ختنه  –واکسیناسیون  –این عارضه بدنبال یک استرس محیطی بعنوان مثال تب و عفونتهای تنفسی 

در این  کیمگالوبلاست یآنم نیز ممکن است در افراد مبتلا رخ دهد. نخاع ونیدژنراس .شود یم دهیدغیره مانند هرنی و 

 لاسیون وجود ندارد.تیبیماران برخلاف سایر اختلالات رم

 د( علل بروز بیماری:

لاسما در پ نیستئیسطح هموس شیافزا یکیعلت ژنت نیتر عی( شاMTHFRردوکتاز ) دروفولاتیتتراه لنیکمبود مت

 سمیمنجر به متابول MTHFR. کمبود قرار دارد 1p36.3این ژن در موقعیت کروموزومی  ( است.ینمیستئیپرهموسی)ه

دهنده ) دروفولاتیتتراه لیمت-5به  دروفولاتیتتراه لنیمت 10-5 لیتبدشود و از  یم یدرون سلول کیفول دیاس یعیرطبیغ

 لیبه کمبود مت منجراختلال  نیا جهیکند. در نت یم یریجلوگ (نیونیبه مت نیستئیمجدد هموس ونیلاسیمت یبرا لیمت

 شود. یم ینمیونیپومتیو ه ینوریستیهموس جهیو در نت دروفولاتیتتراه

 

 (ل )رجوع شود به فلوچارت های قسمت :MTHFR2کمبود  بیماران مبتلا بهبرخورد )تشخیص آزمایشگاهی( ه( 

                                                           
 .بهتر استصورت درمان زودرس با بتائين  ن درآكلاسيك كمتر و پروگنوز يستينوري حوادث عروقي نسبت به هموس 1
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 یا نرمال بودن و کاهش نیونیستاتیس شیافزا ،ینورئیستیبالا، هموس نیستیموسبا هو MTHFR دیکمبود شد ییایمیوشیاز نظر ب

 در محدوده ) سرم نیونیهمراه کاهش مت (µmol/l 320-60)در محدوده  نیستئیهموس شیافزا همراه است. نیونیمت

μmol/L18-0)  .مالونیک اسید ادرار همچنین تاکید می گردد برخلاف سایر اختلالات رمتیلاسیون، سطح متیل دیده می شود

 یماریب نیدر ا یکمبود فولات مغز وجود ندارد. 3کیتیماکروس ای کیمگالوبلاست یآنمو  در این بیماران افزایش پیدا نمی کند

    .باشدیم نیئبتا شسازیپ که باشدیم نیکمبود کول یماریب نیدر ا گریجالب د افتهیو  است عیشا

 می شود.  میکرومول بر لیتر( 15)بالاتر از  به افزایش سطح هموسیستئین عوامل دیگری که در تشخیص افتراقی منجر

  6و ب 12کمبود ویتامین ها مانند فولات، ویتامین ب  

  ،بیماریهایی مثل دیابت، نارسایی مزمن کبدی وکلیوی، کم کاری تیروئیدALL (Acute lymphocytic 

leukemia)تومورهای بدخیم ، 

  گازNO 

  موارد زیر:مصرف داروهایی شامل 

 Colestipol 
 Niacin 
 Cyclosporine A,2-Deoxycoformycin 
 Tamoxifen 
 Methotrexate 
 Fibric acid derivatives 
 Metformin 
 Cholestyramine 
 Oral contraceptive pills (OCPs)  
 Trimethoprim 

 Sulphasalazine 

 مهارکننده های پمپ پروتونتنباکو، مصرف الکل ، 
 

 نوزادان:  یغربالگر ریشده از مس ییشناسا رانمایب تیرینحوه مد

 دارد: نییپا نیونیسطح مت یکه در تست غربالگر یبرخورد با نوزاد

 به خانواده ینوزاد یتست غربالگر جهیاعلام نت 

 فوق تخصص غدد و متابولیسم کودکان /تماس با متخصص 

 ینیعلائم بال یابیارز 

 کیصص متابولمتختحت نظر  یصیکننده/تشخ دییتأ یشروع تستها  

  هموسیستئینوری خصوص در آموزش و اطلاع رسانی به خانواده 

 گزارش شود.  یغربالگر جینتا 

 هیخانواده توص ءاعضا ی برای سایرغربالگر، انجام شود یداده م صیتشخبا بیماری متابولیک فرد در خانواده  کی یوقت 

 .شود یم

                                                           

 .نشده و سنتز پورين و پيريميدين دچار اشكال نميگردد Trapمتيل تترا هيدرو فولات سنتز نميشود و فولات بدليل اينكه  3
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منتخب  شگاهیشده در آزما نییبر اساس کات آف تع نیونیمت سمیتلالات متابولدر افراد سالم و در اخ نهیآم یدهایاس یعیطب محدوده

 شود. ی( مشخص مشگاهیشده در آزما نییتع یعیو محدوده طب Region 4شده بر اساس مقاله  نییکات آف تع زانینوزادان )م یغربالگر
 

 :*هموسیستئین و متیونین متابولیت هایسطح نرمال -1جدول 

مرتبط با اختلال کمبود ت های سطح نرمال متابولی

MTHFR4 

دوره نوزادی 

 1)کمتر از 

 سال(

دوره کودکی 

)از یک تا 

دوازده 

 سالگی(

دوره 

نوجوانی 

(12-18 

 سالگی(

دوره 

بزرگسالی 

)بزرگتر از 

 سال( 18

ما
لاس

ی پ
ها

ید
اس

نو
آمی

5 

 <8.3-3.3  10.3-4.7 15 (mol/Lµهموسیستئین توتال )
 )آقایان( <15

 )خانم (  <10

 31-11 30-11 23-16 34-14 (mol/Lµمتیونین )

 (SAM) متیونین آدنوزیل-اس

(nmol/L) 
118-29.6 - - - 

 - - - 39.4-11.8 (nmol/L)ینئهوموسیست-ادنوزیل-اس

ها
ید

اس
نو

آمی

رار
 اد

ی
 

 mmol/molین توتال )هموسیست

creatinine) 
3.7-0.2 - - - 

رتبط با سطح نرمال متابولیت ها در آزمایشات تائید تشخیص می باشد، م 1مقادیر نرمال اعلام شده در جدول شماره * 

سطح  MTHFR متیونین می باشد. در کمبود ،MTHFR کمبوددر برنامه غربالگری نوزادان متابولیت هدف برای 

پایین میکرومول در لیتر است. کات آف پاتولوژیک  44تا  11محدوده نرمال متیونین بین  پایین متیونین اهمیت دارد.

های (، نسبت9.8تا  11) بین  bordelineدر تحلیل مقادیر غیرطبیعی متیونین خصوصا در موارد . می باشد 9.8

Met/Cit, Met/Phe, Met/Tyr, Met/Xle کمک کننده است. 

 و( درمان:

 نییبتا (mg/kg/day 250-100) ( در کودکان وgr/day20-5در بزرگسالان ) دوز در  )به صورت منقسم در دو الی سه

در سنین پایین بهتر است (. برسد. کرومولیم 400آن به  یاست که سطح سرم یوقت نییسطح موثر بتاروز توصیه می شود. 

ساعت است و  14شروع شود و سپس دوز آن بتدریج افزایش داده شود. نیمه عمر بتائین  50mg/kg/dayبتائین با دوز 

حاوی فلاوین کاهش می  3سطح متیونین( و بوی ماهی )فعالیت منواکسیژناز  )به دلیل افزایشادم مغز  آن،عوارض نادر ز ا

  .6ندستیابد( ه

                                                           

پلاسما جدا شود.  ديبا يريساعت از نمونه گ كيو در عرض  دابي يقرمز در خون كامل كاهش م يدر گلبول ها micromol/L/h 2-1با سرعت  نييستهموسي 4

تا سالها پايدار ميماند و قابل  c°20در صورت نگهداري در دماي منفي  ،درجه قابل اناليز است c °4 هفته در دماي اتاق و تا دو هفته در دماي 1پلاسما به مدت 

 (.ميكاهد HCYاز ميزان  %9باقي ماندن نمونه تا يكماه در دماي اتاق ) ناليز ميباشدآ

 

توصيه مي  گرم وزن بدن در روز لويگرم بازاء هر ك يليم 150تا  20با دوز  يردهيو ش يدر دوران باردار نييدرمان با بتا ،قبل از تولد يماريب صيدر صورت تشخ 6

 شود.
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 در این بیماری تجویز) استفاده شود. دیاس کینیفقط فول ای میلی گرم در روز( 5-30) دیاس کینیتوام با فول دیاس کیفول 

میلیگرم در روز  5-30فولینیک اسید و یگرممیل 3-100ممنوع است. میتوان فولیک اسید با دوز  به تنهایی اسیدفولیک

 (تجویز کرد

  ویتامینB6  میلی گرم در روز قابل  250میلی گرم در روز شروع شده و در صورت لزوم تا دوز  100یا پیریدوکسین با دوز

اوایل در . توصیه نمی شوددر روز  میلی گرم 250بالاتر از  هایدوز ،سال و افزایش است. در نوزادان و کودکان کم سن

  .شودمی یک روز در میان چک شده و بر اساس آن دوز دارو تنظیم  سرم هموسیستئینمعمولا درمان 

  ویتامینB12 : متیلاسیون بیش از حد منجر به تخلیهB12 بدن و کاهش سطح آن می شود، بنابراین بهتر است B12  با دوز 

ارجحیتی بین تجویز به ) شود. تجویز 7م سیانوکوبالامین( )فر یتزریقبه صورت یا روزانه خوراکی  میلی گرم 1تا  0.5

   .(صورت تزریقی یا خوراکی وجود ندارد

  :سطح متیونین به محدوده نرمال نرسد، می توان مکمل با تجویز بتائین، در برخی بیماران در صورتی که مکمل متیونین

 (. 8می باشد گرم روزانه یلیم1500کثر دوز حداو  100حداقل دوز . )تجویز کرد mg/kg/d 50-40 با دوز نیونیمت

  :نیاز به  تجویز ، کمبود متیونین با بیماران، در وابسته استمتیونین سنتز کارنیتین به وجود از انجایی که مکمل کارنیتین

 (هگرم روزان یلیم 1500)حداکثر  mg/kg/d 200-50با دوز  کارنیتین میباشد

 در درمان بیماران استفاده شود. گرم روزانه یلیم 9-20 نیبوفلاویرز در برخی منابع پیشنهاد شده است که ا 

 

 رژیم درمانی:

مقدار رمولای خاص به دلیل کاهش سطح متیونین توصیه نمی شود. ن محدودیت مصرف پروتئین و مصرف فدر این بیمارا

از  یمتعدد یبه فاکتورها ی( بستگشوندیحفظ م ییایمیوشیسطوح هدف ب کهیکند )در حال افتیدر تواندیم ماریب کیکه  ینیونیمت

که  میآنز دیشد دبا کمبو مارانیسرعت رشد او دارد. در ب زانیسن و م زیو ن نیاستفاده از بتائ م،یمانده آنز یباق تیفعال زانیجمله م

 است. یو روند رشد الزام نیونیسطح مت قیبمنظور حفظ سطوح هدف دارند کنترل دق نیونیر کم متیمقاد افتیبه در ازین

 

 :پیش آگهیر( 

بهترین نتایج درمانی در نوزادانی است که از زمان پره ناتال تشخیص و سریعا بعد از تولد درمان برایشان شروع شده است. بدون 

 MTHFRدرمان، انواع شدید بیماری ممکن است به کما و مرگ به علت نارسایی تنفسی مرکزی بیانجامد. از آنجایی که کمبود 

 ین بسیار ضروری است.و درمان بموقع به خصوص با بتائ هنگامل درمانی میباشد، تشخیص زودبیماری قاب

 

 ز( فارماکوتراپی:

                                                           

 .صورت گيرد تزريق يا ماهانه يتوصيه مي شود با فواصل هفتگبه صورت تزريقي براي بيمار،  B12در صورت تجويز ويتامين  7

 ميلي گرم در روز افزايش داد. 3000ميلي گرم اصلاح نشود، مي توان ميزان مكمل متيونين را تا  1500در صورتي كه سطح متيونين با دوز  8
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میباشد.درمان شامل  9CSFهدف از درمان کاهش سطح هموسیستیئن پلاسما و نرمال کردن متیونین و فولات بخصوص در 

  موارد زیر میباشد :

 نییبتا (mg/kg/day 250-100) در کودکان ( وgr/day20-5در بزرگسالان ) 

 دیاس کینیفقط فول ای میلی گرم در روز( 5-30) دیاس کینیتوام با فول دیاس کیفول 

  ویتامینB6  میلی گرم در روز قابل  250میلی گرم در روز شروع شده و در صورت لزوم تا دوز  100یا پیریدوکسین با دوز

 .افزایش است

 B12  ی )فرم سیانوکوبالامین(تزریقراکی روزانه یا به صورت خو میلی گرم 1تا  0.5 با دوز 

  با دوز نیونیمتمکمل mg/kg/d 50-40 

 با دوز  مکمل کارنیتینmg/kg/d 200-50 

 

 ح( تداخل دارویی )در صورت وجود(:

و  نورولوژیکزوال  هــب رــمنج بیماران ایندر ( زنتاــس متیونین آنزیم هدــکننرمها) 10اکساید نیتروس بیهوشی داروهایاز  دهتفاـسا

 .دوــش ىــم گرــم ىــحت

 ط( اندیکاسیون های بستری )در صورت نیاز(:

  شود. یم هیتوص یدر صورت بروز عوارض سربروواسکولار بسترولی د نیاز به بستری ندارنمعمولا این بیماران 

مورد یکی از مواردی که  شده است بستری باید خاطر نشان ساخت که در بررسی هر بیماری که با حوادث عروقی حاد مغز 

ارزشی می باشد که البته تنها موارد هموزیگوت مهم میباشد و موارد هتروزیگوت   MTHFRبررسی  قرار می گیردبررسی 

به شرطی که یک واریانت غیر طبیعی از پدر و یک واریانت  Compound Heterozygoteندارند . البته باید گفت موارد 

 به ارث رسیده باشد یعنی ترانس باشد ارزشمند است لذا موارد سیس ارزشی ندارند.غیرطبیعی از مادر 

 

 ی( پیگیری های لازم پس از درمان:

حداقل و حداکثر تعداد 

 مورد نیاز سالانه
 نوع خدمت نام خدمت

4-12  عمومی تیزیقد و وزن در هر و یریاندازه گ 

محاسبه 

شاخص توده 

 بدنی

4-12  فوق تخصص غدد/اطفال 

خصصیت  
ویزیت/ 

 مشاوره

فوق تخصص مغز و اعصاب اطفال – متخصص مغز و اعصاب 4  

1-4  متخصص قلب 

1-4  روانپزشک 

4-12  افتیدر تیاز نظر کفا ژهیبو ه،یتغذ تیوضع یبررس(  مشاوره تغذیه 

                                                           
9 presence of increased amounts of methionine in the cerebrospinal fluid (CSF) 

 .تاه مدت منعي نداردوپروپوفول در جراحي كاستفاده از وع است ولي نمم NOاستفاده از گاز  10
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 )نیو پروتئ یکالر

4-12  

بر حسب سن و پس    ASQفرم  لیتکم - مشاوره روانشناسی

 نیبه والد یارائه مشاوره روانشناس ،زشک و مرکز بهداشتخوراند به پ

 ماریو ب

1-4  مشاوره مددکاری 

1-2  پزشک تخصصی اکو کاردیوگرافی 

1 
)در   سال )شروع از نوجوانی( 5تا  3هر DEXA  استخوان با روش یتراکم سنج

 صورت بروز علائم و نظر پزشک معالج، از سن پائین تر انجام شود(
یپرتو پزشک  

1-4   MRIمغز -MRA مغز 

 (EEG) الکتروانسفالوگرام 1

4-2  

 CBCآزمایش 

 آزمايشات روتین

 AST_SGOTآزمایش

 ALTآزمایش اندازه گیری 

 میزان کلسیم پلاسما

 میزان فسفر پلاسما

 میزان فریتین پلاسما

 میزان آلبومین پلاسما

 میزان روی پلاسما

 FBSآزمایش 

 (ALPاندازه گیری فعالیت آنزیم فسفاتاز قلیایی )

 اندازه گیری کمی کراتینین خون/سرم/پلاسما

 اندازه گیری تری گلیسیرید

 اندازه گیری کلسترول

 سنجش اسید اوریک خون

 سنجش سدیم پلاسما

 سنجش پتاسیم پلاسما

PTT/PT )تست های انعقادی( 

 Dویتامین هیدروکسی 25گیری کمی  اندازه

آزمایش کامل ادرار با استفاده از نوار ادراری با قرص های دارویی برای 

 PHتعیین بیلیروبین، قند، هموگلوبین، کتون ها، لوکوسیت ها، نیتریت، 

، وزن مخصوص، اوروبیلینوژن و غیره به صورت ماکروسکوپی با یا 

 بدون
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امل گزارش ویژگی های ماکروسکوپی و استفاده از دستگاه خودکار ش

 تجسس میکروسکوپی

 اندازه گیری کمی فولیک اسید سرم/ پلاسما

 کلسترول در سرم HDLاندازه گیری کمی 

 کلسترول در سرم LDLاندازه گیری کمی 

 B12 گیری کمّی ویتامیناندازه

4-1  دهایپیل لیفا: پرویعروق-یقلب یهایماریخطر ب یفاکتورها بررسی 

 تخصصی

12-4  HPLCاندازه گیری کمی آمینو اسیدها به روش  

12-4  هموسیستئین توتال در پلاسما یکم یریاندازه گ 

1 
Whole Exome Sequencing    ژن( 200)بیش از 

 تعیین وضعیت نهایی جنین برای سایر بیماریها

 یا فیزوتراپی کار درمانی 100-150
 روتین

 خدمات

  گفتار درمانی 150-100 توانبخشی

1-12 عدد در روز   VITAMIN B6 tab-40 mg 

 تخصصی

 

دارو، مکمل 

مخصوص 

بیماران 

همسیستنوری 

ناشی از  

نقص 

MTHFR 

)100-

250mg/kg/day) 

گرم در روز( 20)حداکثر   

BETAINE or CYSTADANE POWDER, FOR 

SOLUTION ORAL -1g/180g 

0.5-1mg/day Cyanocobalamin INJECTION PARENTERAL 
1mg/day B12-tablet-1mg 

1 -2tab/d CALCIUM –D TABLET ORAL 500 MG 

1-2 tab/d  فولینیک اسید-mg 15 

میلی گرم در روز 5-80  میلی گرمی( 5یا  1فولیک اسید ) 

1 tab/d ویتامین -B2 100mg 

 100ساشه  60 ماریهر ب

ی در ماهگرم یلیم  
Methionine 100 mg - 4g Sachet *30 

ویال در روز  2الی  1  

گرم در روز  2تا  1  

L-CARNITINE PARENTERAL 200 mg/1mL 5ML 

INJECTION 

Or 

CARNITINE 250MG TAB 250MG TABLET 

Or 

L-CARNITINE 100MG/ML 120ML ORAL 

SOLUTION 

Or 

L CARNITINE 100 mg/1 mL, 10 mL ORAL 

SOLUTION or 

L-CARNITINE INJECTION PARENTERAL 200 

mg/1mL 5 mL SOLUTION 
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 ک( توصیه های ضروری به بیمار:

 پزشک به کودکان بدهند. زیداروها را به طور منظم بر اساس تجو دیمراقبان کودکان با/نیوالد 

 م دهدکند را انجا یم نییتع ماریب یلازم را بر اساس دستورالعمل فوق که پزشک برا یها یریگیپ. 

 و با نظر پزشک انجام دهند یرا به طور دوره ا و متیونین نیستئیسطح هموس یریلازم شامل اندازه گ شاتیآزما. 

 کودکان و متخصص  سمیفوق تخصص غدد و متابول تیزیو ،یگریهر استرس د ایو  یجراح ،یماریدر زمان عفونت، ب

 انجام شود. دیزودتر از حد معمول با هیتغذ

 قبل از عمل جر( احی  باید سطح هموسیستئینHCY .در حد اپتیمال باشد تا خطر ترومبوامبولی کمتر باشد )

(50µmol/L>.در موارد غیر اورژانس جراحی در مقادیر بالای این مقدار کنترا اندیکه است ) 

 تا  ،حین عمل ( برابر  1.5هیداراتاسیون کافی برای جلوگیری از ترومبوز ضروریستmaintenance.) 

 استفاده از جورابهای الاستیک  و یا ودتر بیمار پس از جراحی میشود و ه به راه افتادن هر چه زتوصی Leg 

compression.توصیه شده است 

  حین جراحی استفاده از گازNO  موجب افزایش می تواند برای بیهوشی ممنوع استHCY  و خطر ترومبوامبولی

 میگردد.

  در زمان عفونت و تب معمولا افزایشHCY  رخ میدهد به همین جهت باید از دهیدراته شدن بیمار جلوگیری شود

   بخصوص در موارد گاستروانتریت

  در مسافرت تا حد امکان بایستی زمان بیحرکتی کوتاه باشد و حین مسافرت بیمار هیدارته باشد. در صورت ریسک بالا

 با وزن مولکولی پائین مصرف شود. برای ترومبوامبولی و یا سابقه قبلی ترومبوامبولی بایستی هپارین

  از یک ضد انعقاد مناسب )آسپرین یا هپارین با وزن مولکولی هفته پس از زایمان  6در بارداری از سه ماهه سوم و تا

 شود.استفاده ، لازم استپائین( 

 

  ل( فلوچارت فرایند بررسی بیمار و درمان )در صورت نیاز(:

 

 تیونین در غربالگری نوزادی  مکاهش سطح برخورد با            
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 با متیونین پایین یا نرمال برخورد با هموسسیستئین بالا      
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