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 سخن ناشر:

پایان است. اوست که بشر را سپاس و ستایش شایستة پروردگاری که کرامتش نامحدود و رحمتش بی

دانش بیاموخت و با قلم آشنا کرد. به انسان رخصت آن داد که علم را به خدمت گیرد و با قلم خود و 

 رسم خطوط گویا آن را به دیگران نیز بیاموزد.

چه را ام کن تا در آموختن نلغزم و آنجویان راهت قرارم ده و یاریحقیقتخدایا از شاکران درگاهت و 

 آموختم، به شایستگی عرضه کنم.

یار، حامی و پیشرو در نظام کمک آموزشی پزشکی کشور به سبک نوین و مطابق با آخرین رزیدنت

ظر متخصصین سال گذشته از من 12های آموزشی در حیطه پزشکی با کادری مجرب و آشنا طی پیشرفت

 همواره بهترین محصولات را ارائه و در دسترس مخاطبین خود قرار داده است. 

گردآوری شده و با استفاده از  کودکان یکمتابولاثر پیش رو با توجه به محتوی بسیار غنی در مبحث 

گروه  سازی توسط مؤلف محترم از منابع و رفرنس بوده و در روال گذر ازمفهومی نمودن مباحث و روان

را به خود اختصاص داده است، امید است با مطالعه  Aیار با جمعی از اساتید رتبه کنترل کیفیت رزیدنت

 تمام مباحث پیش رو با یاری خداوند متعال پیروز و پایدار باشید.

 

 دکتر فیضی –مدیرمسئول انتشارات 
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 208 94۵ 88 - 02۱ 2۱۶ 94۵ 88 - 02۱ 

 

 آدرس الکترونیک مؤسسه رزیدنت یار: 

www.residenttyar.com  
info@residenttyar.com 

 در تلگرام با ما همراه باشید:

https://t.me/residenttyar 

 

  



 

  



 به نام خدا 

 مقدمه مولف

 با سلام و عرض ادب خدمت همکاران گرامی

پزشکی جهت استفاده همکاران از ابتدای ورود به عرصه مقدس پزشکی همواره سعی در نگارش کتب 

 ام تا بتوانم قدم هر چند کوچک در عرصه پزشکی برداشته باشم.گرانقدرم داشته

و خلاصه  یدهبا خواندن چک یگربار نشان داد که د ینچندم یبرا 1400 یوربورد شهر یهمکاران گرام

کامل  یهابه مجموعه یازن یشاز پ یشب ینگذراند، بنابرا یتساز را با موفقآزمون سرنوشت توان اینینم

 .شودیکامل احساس م یرو تصاو ی فراوانهابا مثال

باشد. جهت مطالعه این کتاب می 2020 نلسون متابولیکای از مطالب مهم در مبحث کتاب حاضر گزیده

 شوم:نکات ذیل را خدمتتان یادآور می

بیشتر و توضیحات لازم برای . نکاتی بصورت بیشتر بدانید مطرح شده است که نکاتی برای فهم 1

 باشد.متن اصلی نیازمند می

تغییر نموده یا اضافه شده است کاملا مشخص گردیده است تا  2020. مواردی که در نلسون 2

همکاران بتوانند نکات جدید را با دقت بیشتر مطالعه نمایند چرا که تجربه نشان داده است 

 احث دارند.ای به این مبنگاه ویژه سؤالطراحان محترم 

بدون حذف حتی یک مورد در پایان هرفصل به تفکیک  1400ت ارتقا و بورد تا سال سؤالا. همه 3

قرار داده شده  سؤالپاسخ کاملا تشریحی همراه با مشخص کردن کلیدهای تشخیصی برای هر 

 های تست گردید.نیاز برای کتاباست تا بی

ت فوق تخصص سؤالاکتب انجام دادم آوردن  نیدر ا یزانشما عز یکه برا یگریاز خدمات د .4

 .مطالب است یشترب یمتفه یکتاب برا متن در

. تصاویر مهم کتاب با توضیح کافی در هر مبحث گنجانده شده است تا با خواندن این مجموعه 5

چنین برای مرور ( نیز همزمان آمادگی لازم را بیابید. همKFPبتوانید برای آزمون بورد شفاهی )

تصاویر مهم بصورت جداگانه در پایان کتاب چاپ شده است تا شب امتحان آسکی با ورق آسکی 

 زدن کتاب به هدف مورد نظرتان دست یابید.



توان نام برد این است که در پایان هر مبحث نکاتی هایی که برای این مجموعه می. از دیگر ویژگی6

 ی در پایان هر فصل داشت.بندی کوتاهبا نام افشره آورده شده است که بتوان جمع

. همکاران گرامی طبق اصول خلاصه نویسی بر این باورم که مطالب مشترک در کتب مختلف بهتر 7

است در همان جایگاه خودشان عنوان گردد ، زیراکه علاوه بر حافظه نوشتن و خواندن و شنیدن، 

 را فراگیرند.  است که به کمک افراد میاید تا مطالب ایحافظه تصویری مهترین حافظه

از نقاط قوت دیگر این مجموعه گنجاندن تصاویر خارج از کتاب برای سندرم های مهمی باشد که . 8

 .در کتاب نمونه مشابه نداشته که این امر منجر به یادگیری بسیار مفهومی مطالب خواهد شد

مطالب برای همکاران  . برای تفهیم بیشتر مطالب از تصاویر خارج از کتاب نیز استفاده شده است که9

 .نیاز شوندکتب دیگر بی کاملا جا افتاده و از

هایی بصورت وار شکلهای متابولیک بصورت خلاصه. همکاران گرامی برای تفهیم مطالب بیماری10

 های این فصل را به راحتی یادگیری فرمایید.نمودار توسط اینجانب طراحی شده است تا بتوانید بیماری

های طولانی طی باور هستم که در ابتدای راه هستیم و برای رسیدن به قله موفقیت باید راههمیشه بر این 

های ارتقا و بورد کنیم. امیدوارم با مطالعه مجموعه فوق همکاران گرامی بتوانند بهترین نتیجه را در آزمون

 بدست آورند.

 تاد دانشگاه و مادرم مربی دانشگاهدر پایان از زحمات پدرم، دکتر باقر وفایی متخصص اعصاب و روان اس

اند. همچنین از علوم پزشکی نهایت قدردانی و تشکر دارم که همواره راهنما، همراه و کارگشایم بوده

تمام همکاران خود در مجموعه رزیدنت یار بخصوص مدیر مسئول محترم آقای دکتر فیضی و آقای 

 دکتر رسولی نهایت سپاس را دارم.

 توانید سوالات خود را در اینستاگرام از طریق لینک زیر بپرسید:ونه سوال میدر صورت وجود هر گ
https://instagram.com/dr.i.vafaei 

 دکتر ایمان وفایی  

 متخصص کودکان، نوجوانان و تکامل  

 دارای بورد تخصصی  
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 یسممتابول یمادرزاد یبرخورد با خطاها

 یار انتشارات و آموزش پزشکیرزیدنت

 ـ برخورد با خطاهای مادرزادی متابولیسم ۱02فصل 

 

 

 بیشتر بدانید:

تر تغییرات وسیعی داشته و کامل 2016نسبت به نلسون  2020همکاران گرامی این فصل در نلسون 

 باشد.ای داشته باشید چون پایه و اساس کل متابولیک میشده است. لطفا به این فصل توجه ویژه

 ژنتیکی متابولیسم: هایخصوصیات بیماری

توانند نرمال باشند و در آینده دچار مشکل شوند. این خصوصیات در کودکانی می. کودکان در زمان تولد 1

 که دچار مشکلاتی مثل تروما حین زایمان یا اختلالات ژنتیکی از بدو تولد وجود دارد.

 شوند بعد از تولد با علایم بالینی همراه هستند.میکه باعث اختلال عملکرد ژن  هایی. موتاسیون2

 رسند.می. اکثراً به صورت اتوزوم مغلوب به توارث 3

است، که با چند  Tandem/mass spectrometry (µs/ms)یک روش غربالگری مهم،  نکته بسیار مهم:

 گردد.میقطره خون روی فیلترهای مخصوص انجام 

 

 بیشتر بدانید:

 جمع بندی ویژه و مهم )افشره(

 بیماری 2رسد، به جز میبه صورت اتوزومال مغلوب به توارث  هادر این کتاب اکثر بیماری

 OTC. کمبود 1

 . هانتر2

برخورد با خطاهای مادرزادی 

 متابولیسم

 102فصل 

Section 102 
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 16کودکان جلد 

 موزش پزشکیآیار انتشارات و رزیدنت
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 یسممتابول یمادرزاد یبرخورد با خطاها

 یار انتشارات و آموزش پزشکیرزیدنت
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 16کودکان جلد 

 موزش پزشکیآیار انتشارات و رزیدنت

 متابولیک: هایبیماریعلایم بالینی 

 نرمال نیز تا آخر عمر علامتدار نشوند. هایمتابولیک ممکن است حتی با آزمایش هایبیماری

 Methy/crotony/ COA/Cمثل: کمبود کربوکسیلاز 

 برد: میمتابولیک  هایعلایم بالینی که ظن را به سم بیماری

 زندگی. لتارژی، تغذیه ضعیف، تشنج، استفراغ در چند ساعت اول -

شود. بنابراین در این میلتارژی/ ضعف تغذیه/ تشنج و کوما در هیپوگلیسمی/ هیپوکلسمی دیده  نکته:

 را باید چک کرد. Bsو  Caموارد 

 پس در صورت وجود علایم بالا باید به بیماری متابولیک شک کرد.
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 یسممتابول یمادرزاد یبرخورد با خطاها

 یار انتشارات و آموزش پزشکیرزیدنت
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 16کودکان جلد 

 موزش پزشکیآیار انتشارات و رزیدنت
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 یسممتابول یمادرزاد یبرخورد با خطاها

 یار انتشارات و آموزش پزشکیرزیدنت

 افشره مطالب

 اپروچ اولیه به بیماری متابولیک )جمع بندی ویژه(

 بررسی آمونیای پلاسما: قدم یک  -

 :اگر نرمال باشد 

ABG گیریم و میAG کنیم:را محاسبه می 

- AG  :آمینواسیدوپاتی /یگالاکتوزومنرمال باشد 

- AG  بالا باشد + اسیدوز ارگانیک اسیدمی 

 :اگر بالا باشد 

ABG :چک شود 

- AG  بالا + اسیدوز ارگانیک اسیدمی 

- AG  بالا باpH  نرمال چرخه اوره 

 جمع بندی بوی نامعمول:

 پای عرق کرده II گلوتاریک اسیدمی تیپ  -

 پای عرق کرده ایزووالریک اسیدمی  -

- Hawkinsuria  استخر شنا 

- MSUP  شربت افرا 

- PKU  موش/ کپک 

 پزکلم آب هیپرمتیونینمی  -

 ادرار گربه متیل گلوتاریک اسیدوریا  3هیدروکسی  3 -

 ادرار گربه کمبود مولتیپل کربوکسیلاز  -

 پز یا جوشیدهکره ترشیده/ کلم آب تیروزینمی  -
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 16کودکان جلد 

 موزش پزشکیآیار انتشارات و رزیدنت
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 یسممتابول یمادرزاد یبرخورد با خطاها

 یار انتشارات و آموزش پزشکیرزیدنت

هیچ بویی اشتشمام  -داشته high AGنوزادی با علایم سپتی سمی بستری شده اسیدوز  مثال:

 (92شود/ ضایعه پوشی ندارد./ کتون + است تشخیص چیست؟ )ایران نمی

 ب( ایزووالریک اسیدمی )کمبود کربوکسیلاز( الف( متیل مالونیک اسیدمی

 بوی شربت افرا() MSUDد(  ج( کمبود کربوکسیلاز )بوی پا(

 پاسخ: الف

 :2Crباشد میساله با اسیدوز متابولیک/ هیپرآمونمی/ تأخیر تکاملی تحت درمان  ۵دختر  مثال:

۵۱BUN: تشخیص چیست؟ )بهشتی( ترینمحتمل 

 ل مالونیک اسیدمیب( متی الف( پروپیونیک اسیدمی

 د( مالونیک اسیدوری ج( ایزووالریک اسیدمی

 پاسخ: ب

 متیل مالونیک اسیدمی نارسایی مزمن کلیه 

 
Fig. 102.1 Initial clinical approach to a full-term newborn infant with a suspected genetic metabolic 

disorder. This schema is a guide to elucidate some of the metabolic disorders in newborn infants. 

Although some exceptions to this schema exist, it is appropriate for most cases affected by disorders or 

intermediate metabolism. CNS, Central nervous system; GI, gastrointestinal; HCO3
 −, bicarbonate. 



 

 
20 

 16کودکان جلد 

 موزش پزشکیآیار انتشارات و رزیدنت

 دین کلید تشخیصی مربوط به الگوریتم:چن

 . نوزاد با استفراغ + اسیدوز = ارگانیک اسیدمی و اگر خلافش ثابت شود )چه آمونیاک بالا باشد چه نباشد.(1

 از نظر وجود کتوز است. U/Aدر صورت وجود اسیدوز قدم بعدی چک 
+A+K  .قطعاً ارگانیک اسیدمی است 
+A-K   اکسیداسیون اسید چرب 

 کربوکسیلاز است.  کمبودتواند در زمینه کمبود بیوتین باشد یا وجود ضایعات پوستی می .2

 بیوتین beauty راه: 

 : نداریم DKAاما در شرح حال شواهدی از  ،شوددر موارد ذیل دیده می DKA. علایم شبیه 3

 متیل مالونیک اسیدمی -

 پروپیونیک اسیدمی -

 شبیه مسمومیت با آسپرین کمبود کتوتیولاز  -

 

 ۳بوده و کبد  یپوتونه ینهبه علت تشنج به اورژانس آورده شده است. در معا یاماهه 4 یرخوارش

دارد.  ASTو  ALT یاک،آمون یش، افزاBS: 30 mg/dl یشات. در آزماشودیلبه دنده لمس م یرز متریسانت

 (98تخصصی  )فوق تر است؟محتمل یصاست. کدام تشخ یکتون ادرار منف

 یکوژنگل یره( اختلال ذخالف

 یپرانسولینیزم( هب

 یکارگان یدوز( اسج

 چرب یدهایاس یداسیون( اختلال اکسد

 پاسخ: د
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 ۱02ت و پاسخنامه فصل سؤالا

 

 شود؟های زیر باعث افزایش آمونیاک سرم بدون اسیدوز متابولیک میکمبود کدام یک از آنزیم . ۱

 ( ۱400)بورد 

   Ornithine transcarbamylase الف(

 B-Ketothiolase ب(

 Biotinidase ج(

 Multiple carboxylase د(

 پاسخ: الف

در مواردی که آمونیاک سرم بالا بوده و اسیدوز منفی است به نفع اختلال سیکل اوره است. اگر اسیدوز 

  وجود داشته باشد ارگانیک اسیدمی مطرح است.

از دو روز قبل بستری  نخوردن ریشی، تشنج و آلودگخوابی به علت استفراغ، اماهه 8شیرخوار  . 2

ی اولیه، شواهدی از عفونت مغزی، هایبررسشده است. والدین خویشاوند نزدیک هستند. در 

 نیترمحتملآمونیاک سرم بدون اسیدوز متابولیک گزارش شد.  ضربه و غیره یافت نشد. افزایش

 ( ۱400)ارتقا  ام است؟تشخیص کد

 الف( گالاکتوزمی

 ب( فنیل کتونوری

 ج( بیماری شربت افرا

  د( اختلال سیکل اوره

 سؤالات و پاسخنامه  ؟

  102فصل 
Section 102 
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 پاسخ: د 

 
Fig. 102.1 Initial clinical approach to a full-term newborn infant with a suspected genetic metabolic 

disorder. This schema is a guide to elucidate some of the metabolic disorders in newborn infants. 

Although some exceptions to this schema exist, it is appropriate for most cases affected by disorders or 

intermediate metabolism. CNS, Central nervous system; GI, gastrointestinal; HCO3 − , bicarbonate. 

ای متعاقب تب دچار علائم آنسفالوپاتی شده است، فعلاً در بخش مراقبت ویژه بستری ماهه 9یرخوار ش . ۳

است. در ارزیابی آزمایشگاهی اسیدوز دارد و آمونیاک وی  Opisthotonusاست. وضعیت بیمار بصورت 

 (9۶های زیر برای وی مطرح است؟ )کرمان نیز بالا گزارش شده است. کدامیک از تشخیص

 Arginase Deficiencyلف( ا

  Arginosuccinc lyase Deficiencyب(

 Ornithin Transcarba myase Deficiencyج(

  Methylmalonic Acidemiaد(
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 یار انتشارات و آموزش پزشکیرزیدنت

 پاسخ: د

با توجه به کلیدهای تشخیصی: تب + وجود اسیدوز و آمونیاک بالا احتمال ارگانیک اسیدمی مطرح است. 

 به نفع ارگانیک اسیدمی است.« د»فقط  هاکه در گزینه

حالی، استفراغ و کاهش سطح هوشیاری به بیمارستان آورده شده بیعلت ماهه به ۳شیرخوار  . 4

سانتی متر زیر لبه  ۳باشند. در معاینه کبد است. در شرح حال خانوادگی پدر و مادر منسوب می

 باشد:میشود. نتایج آزمایشات بیمار به شرح زیر دنده لمس می

Blood sugar: 50mg/Dl Ammonia: 150mmol/L 

PH:7.1 Hco3:8mEq/L  
 (9۶؟ )تهران بجزتمام اختلالات زیر برای این شیرخوار مطرح است، 

 ب( ارگانیک اسیدمی  الف( اختلال اکسیداسیون اسیدهای چرب

 د( نقص آنزیم سیکل اوره ج( بیماری ادرار شربت افرا

 د پاسخ:

 باشد.نمیاسیدوز، اختلالات سیکل اوره مطرح  با توجه به وجود

در کودکی که به اختلال متابولیسم مادرزادی اسیدآمینه مشکوک هستیم کدام آزمایش در ابتدا  . ۵

 (9۵کننده است؟ )مشهد کمک

 کربنات(و بی pHگیری سطح آمونیاک سرم و انجام گازومتری )الف( اندازه

 ب( بررسی ژنتیکی و ارزیابی ژن ابنورمال

 گیری سطح آنزیم اختصاصیج( اندازه

 گیری سطح لاکتات و پیرووات سرمد( اندازه

 الف پاسخ:

جهت  VBGاولین اقدام برای بررسی اختلالات متابولیک بررسی آمونیاک سرم و  102ـ1طبق الگوریتم 

 باشد.مینیاز  HCO3و  pHبررسی 
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رژانس آورده شده است. در معاینه قراری به اوپنه و بیای به علت تاکیهفته ۵شیرخوار پسر  . ۶

کند. باشد و آلوپسی جلب نظر میتنفس تند داشته سرتاسر بدن دچار راش اریتماتو می

 باشد:آزمایشات وی به شرح زیر می

PH:7.1 PCO2:24 

HCO3:8 

(NL:50-80)  :در لیتر میکرومول  ۱20میکرومول در لیتر آمونیاک(NL:50-80) قند ادرار آمونیاک ،

 ۳کتون ادرار: + منفی و

 ( 9۳ترین تشخیص کدام است؟ )بورد محتمل

 ب( کمبود کربوکسیلاز مولتیپل الف( اختلال سیکل اوره

 د( اسیدوری متیل مالونیک ج( فنیل کتونوری

 ب پاسخ:

 همراه با آلوپسی و راش پوستی  اسیدوز متابولیک + کتون 

 است. به نفع کمبود مالتیپل کربوکسیلاز 102ـ1طبق الگوریتم 

ای با عدم شیر خوردن، استفراغ، تشنج و افت هوشیاری بستری شده است. روزه 20نوزاد  . 7

ها از نظر عفونت منفی بوده و سطح آمونیاک خون بالاست، اسیدوز متابولیک دارد. بررسی

 (94)تبریز ؟ترین تشخیص کدام استمحتمل

 organic acidemiaب(  urea cycle disorderالف( 

 aminoacidopathiesد(  galactosemiaج( 

 ب پاسخ:

 / آمونیاک بالا به نفع ارگانیک اسیدمی است. اسیدوز 
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 یسممتابول یمادرزاد یبرخورد با خطاها

 یار انتشارات و آموزش پزشکیرزیدنت

 
Fig. 102.1 Initial clinical approach to a full-term newborn infant with a suspected genetic metabolic 

disorder. This schema is a guide to elucidate some of the metabolic disorders in newborn infants. 

Although some exceptions to this schema exist, it is appropriate for most cases affected by disorders or 

intermediate metabolism. CNS, Central nervous system; GI, gastrointestinal; HCO3
 −, bicarbonate. 

قراری شدید، ناتوانی در شیرخوردن و حملات تب و استفراغ ، بیFTTای به علت ماهه ۶شیرخوار  . 8

دهد. پاسخ نمی DTRتشنج شده و در معاینه هیپرتون است. ارجاع شده است. بیمار اخیراً دچار 

افزایش پروتئین گزارش شده است.  CSFدرگیری ماده سفید مغز و در آنالیز مایع  MRIدر 

 ( 90درخواست کدام آزمایش جهت تائید تشخیص مناسب است؟ )اهواز 

 Serum lactateب(  enzyme assayالف( 

 serum Aminoacidد(  Serum Ammoniaج( 

 پاسخ: الف

 است. VBGدر شک به بیماری متابولیک اولین اقدام بررسی آمونیاک در  102ـ1طبق نمودار 
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Fig. 102.1 Initial clinical approach to a full-term newborn infant with a suspected genetic metabolic 

disorder. This schema is a guide to elucidate some of the metabolic disorders in newborn infants. 

Although some exceptions to this schema exist, it is appropriate for most cases affected by disorders or 

intermediate metabolism. CNS, Central nervous system; GI, gastrointestinal; HCO3
 −, bicarbonate. 

 ( 90شود؟ )شیراز های زیر در بیماری اختلال در سیکل اوره مشاهده نمییک از یافتهکدام . 9

 ب( اسیدوز الف( افزایش آمونیاک 

 د( تشنج پنهاکیج( ت

 پاسخ: ب

 اسیدوز جزء علایم اختلال سیکل اوره نیست. 102ـ1طبق شکل 

ای که از بدو تولد با تشخیص فنیل کتونوری تحت رژیم غذایی با مقدار بسیار شیرخوار یک ساله . ۱0

یک از موارد آلانین بوده است، دچار علایم نورولوژیک شده است. احتمال کمبود کدامکم فنیل

 (89شتر است؟ )شهید بهشتی زیر بی
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 ب( بیوتین الف( کارنیتین

 د( تیامین ج( تتراهیدروبیوپترین

 پاسخ: ج

باشد. مینین به بیمار تجویز شده است، احتمالا گزینه الف صحیح آلافنیلکه شیر بدون  سؤالبا توجه به 

 باشد.میکمی  Hشد میزان فاکتور مینین تجویز شده بود و دچار علایم آلافنیلاگر شیر کم 

حالی پیشرونده و تغذیه ای است که تاکنون مشکلی نداشته و با شکایت بیماهه 4بیمار شیرخوار  . ۱۱

نامناسب ارجاع شده است. در معاینه ماکروگلوسی داشته و در سمع قلب ریتم گالوپ و تاکی کاردی 

کاردی سینوسی با کوتاه دارد. تاکی mg/dl85دارد. واضحاً هیپوتون بوده اما هوشیار است. قند خون 

شود. انجام کدام بررسی زیر در تشخیص این بیماری کمک در نوار قلبی مشاهده می PRشدن فاصله 

 کننده نیست؟

 EMGب(  ALTو CPK ،ASTالف( 

 از مغز MRIد(  ج( بیوپسی عضله

 پاسخ: د

 جایگاهی ندارد. MRI Brainبا توجه به شرح حال احتمال بیماری متابولیک مطرح است که 

 یک از داروهای ضد تشنج نباید استفاده کرد؟های متابولیک از کدامدرصورت شک به بیماری . ۱2

 الف( کاربامازپین

 توئینب( فنی

 ج( والپرویک اسید

 د( لاموتریژین

 پاسخ: ج

پایین استفراغ، تهوع، علایم مشابه بیماری  pHوالپروات باعث افزایش آمونیاک سرم و نارسایی کبدی و 

 شود.میمتابولیک و باعث کاهش کارنیتین سرم 
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ماهه که دچار کاهش تغذیه، استفراغ، لتارژی و تشنج شده و به حال اغما  ۵شیرخواری است  . ۱۳

رفته است. به تزریق داخل وریدی کلسیم و قند پاسخ نداده است. در بررسی انجام شده آمونیاک 

 ت. اقدام بعدی شما چیست؟بالا اس

 گیری آسیل کارنیتین خونالف( اندازه

 ب( بررسی گازهای خون، کلر، سدیم و پتاسیم

 گیری اسید اروتیک ادرارج( اندازه

 د( کروماتوگرافی قندها و آمینواسیدهای ادرار

 پاسخ: ب

 ون است.خ HCO3و  pHاگر سطح آمونیاک خون بالا باشد قدم بعدی تعیین  102ـ1طبق نمودار 

 PHدر بیماری با تشخیص احتمالی اختلالات متابولیک، آمونیاک سرم سه برابر حداکثر نرمال،  . ۱4

 یک از موارد زیر است؟باشد. تشخیص شما کداممی mg/dl45و قند خون  0۳/7سرم 

 الف( آمینواسیدوپاتی

 ب( گالاکتوزمی

 ج( بیماری چرخه اوره

 د( اسیدمی ارگانیک

 پاسخ: د
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 یار انتشارات و آموزش پزشکیرزیدنت

 
Fig. 102.1 Initial clinical approach to a full-term newborn infant with a suspected genetic metabolic 

disorder. This schema is a guide to elucidate some of the metabolic disorders in newborn infants. 

Although some exceptions to this schema exist, it is appropriate for most cases affected by disorders or 

intermediate metabolism. CNS, Central nervous system; GI, gastrointestinal; HCO3
 −, bicarbonate. 

 اسیدوز منفی / کتون منفی است به نفع ارگانیک اسیدمی است. 102ـ1طبق نمودار 

، به علت لتارژی پیشرونده به اورژانس FTTملی و ای را با سابقه تأخیر تکاوالدین پسر یک ساله . ۱۵

آورند. در چند روز گذشته چندین نوبت استفراغ و عدم تمایل به خوردن داشته است. اسهال می

، پتاسیم PH:7. 3، 70، قند خون mg/dl496و تب ندارد. در بررسی آزمایشگاهی، آمونیاک سرم 

+ است ۱از نظر کتون  dipstickدارد. بررسی ادرار با  ۳/۵و کراتینین  BUN=5، ۱4۳، سدیم ۱/۵

 ترین تشخیص در این بیمار است؟کننده محتملهای زیر مطرحیک از تستبررسی با کدام

 ب( اسیدهای آمینه سرم الف( پروفایل لیپیدهای سرم

 د( پروفایل آسیل کارنیتین ج( اسیدهای ارگانیک ادرار
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 پاسخ: ج

 )A+K+(اسیدوز متابولیک همراه با کتون  102ـ1دار طبق نمو

 یک از موارد زیر بررسی از نظر متابولیک در یک نوزاد ضرورت ندارد؟در کدام . ۱۶

 الف( سابقه فرزند قبلی مبتلا به بیماری متابولیک

 Sepsisب( علایم شبیه 

 های غیر قابل کنترلج( استفراغ

 کریپتوارکیدیسم د(

 پاسخ: د

به نفع  ر قابل کنترل به علایم شبیه سپسیس، سابقه فرزند قبلی بیماری متابولیک غی هایاستفراغ

 ..................................................متابولیک است. هایبیماری



 

 

 


