
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

  طبابت هنر است،   

   هنر هماهنگي قلب و انديشه.  

    



  

  برگرفته از كتاب متابوليك در كودكانكتاب 
""Nelson Text Book Of Pediatrics 2020(edition 21)  

  است.
  دكتر ايمان وفاييترجمه و تلخيص: 

   كاردياناشر: انتشارات 
  سيده زهرا عربي زنجاني -ياررزيدنتآرا: صفحه

  هراد فيضيم -ياررزيدنتطراح و گرافيست: 

  ياررزيدنت چاپ و ليتوگرافي:
  ١٤٠١اول نوبت چاپ: 

  ٩٧٨ـ٦٢٢ـ٥٥٦٠ـ٠٨ـ٦شابك: 
  جلد ١٥٠تيراژ: 

  تومان ٣٨٣.٠٠٠

  ١٨واحد  ١آدرس: تهران ميدان انقلاب ـ كارگرجنوبي ـ خيابان روانمهر ـ بن بست دولتشاهي پلاك 
  ٠٢١ – ٦٦٤١٩٥٢٠شماره تماس: 

  

 

  -١٣٦٥وفايي، ايمان،   : سرشناسه
  فايي.و فوق تخصص/ ترجمه و تلخيص ايمان و ١٤٠٢متابوليك در كودكان: كتاب جامع آمادگي آزمون ارتقاء و بورد   :  عنوان و نام پديدآور

  ، ١٤٠١.تهران: كارديا  :  مشخصات نشر
  ؛ ١٤/٥ × ٢١/٥ سم.٤٠٤ ص.  :  مشخصات ظاهري

  ٣٨٣٠٠٠٠ريال: 6-08-5560-622-٩٧٨  :  شابك
  فيپا  :  وضعيت فهرست نويسي

ام. كليگمن... [و اثر رابرت "Nelson textbook of pediatrics,21st. ed,2020"كتاب حاضر برگرفته از كتاب   :  يادداشت
  ديگران] است.

  اختلالات در كودكان --متابوليسم   :  موضوع
Metabolic disorders in children  

  پزشكي كودكان
Pediatrics  

  هابيماري --كودكان 
Children -- Diseases  

  اختلالات ژنتيكي در كودكان
Genetic disorders in children  

  اختلالات ارثي --متابوليسم 
Metabolism, Inborn errors of  

  هاها و تمرينآزمون --ختلالات در كودكان ا --متابوليسم 
Metabolic disorders in children -- Examinations, questions, etc.  

  -- آزمونها و تمرينهااختلالات ژنتيكي در كودكان 
Genetic disorders in children -- Examinations , questions , etc.  

  ١٩٥٥ - م.، رت، رابنمگيلك  :  شناسه افزوده
  Kliegman, Robert  :  شناسه افزوده

  ١٨٩٨-١٩٩٧م . اصول طب كودكان، ونرسدو ام، والونسلن  :  شناسه افزوده
  RJ٣٩٠  :  رده بندي كنگره
  ٩٢٣٩/٦١٨  :  رده بندي ديويي

  ٩١٧٧٢٥١  :  شماره كتابشناسي ملي
  فيپا  :  اطلاعات ركورد كتابشناسي

  ١٤٠٢/٠١/٢١  : تاريخ درخواست
    :  تاريخ پاسخگويي

  ٩١٧٥٨٢٣  : كد پيگيري

 .هر گونه كپي برداري از اين اثر پيگرد قانوني دارد
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  سخن ناشر:
پايان است. اوست كه بشر را سپاس و ستايش شايستة پروردگاري كه كرامتش نامحدود و رحمتش بي

دانش بياموخت و با قلم آشنا كرد. به انسان رخصت آن داد كه علم را به خدمت گيرد و با قلم خود و 

  رسم خطوط گويا آن را به ديگران نيز بياموزد.

چه را ام كن تا در آموختن نلغزم و آنن راهت قرارم ده و ياريجوياخدايا از شاكران درگاهت و حقيقت

  آموختم، به شايستگي عرضه كنم.

يار، حامي و پيشرو در نظام كمك آموزشي پزشكي كشور به سبك نوين و مطابق با آخرين رزيدنت

 سال گذشته از منظر متخصصين ١٣هاي آموزشي در حيطه پزشكي با كادري مجرب و آشنا طي پيشرفت

  همواره بهترين محصولات را ارائه و در دسترس مخاطبين خود قرار داده است. 

گردآوري شده و با استفاده از  كودكان يكمتابولاثر پيش رو با توجه به محتوي بسيار غني در مبحث 

سازي توسط مؤلف محترم از منابع و رفرنس بوده و در روال گذر از گروه مفهومي نمودن مباحث و روان

را به خود اختصاص داده است، اميد است با مطالعه  Aيار با جمعي از اساتيد رتبه كنترل كيفيت رزيدنت

  ز و پايدار باشيد.تمام مباحث پيش رو با ياري خداوند متعال پيرو

  

  دكتر فيضي –مديرمسئول انتشارات 

  
  
  

  با ما در تماس باشيد:
  ٠٢١ - ٨٨ ٩٤٥ ٢١٦  ٠٢١ - ٨٨ ٩٤٥ ٢٠٨  

 
 آدرس الكترونيك مؤسسه رزيدنت يار: 

www.residenttyar.com  
info@residenttyar.com 

 در تلگرام با ما همراه باشيد:
https://t.me/residenttyar 

 
   



  
   



م    دا  

  مقدمه مولف

  با سلام و عرض ادب خدمت همكاران گرامي

از ابتداي ورود به عرصه مقدس پزشكي همواره سعي در نگارش كتب پزشكي جهت استفاده همكاران 

  ام تا بتوانم قدم هر چند كوچك در عرصه پزشكي برداشته باشم.گرانقدرم داشته

و خلاصه  يدهبا خواندن چك يگربار نشان داد كه د ينچندم يبرا ١٤٠١ يوربورد شهر يهمكاران گرام

كامل  يهابه مجموعه يازن يشاز پ يشب ينگذراند، بنابرا يتساز را با موفقآزمون سرنوشت توان اينينم

  .شوديكامل احساس م يرو تصاو ي فراوانهابا مثال

جهت مطالعه اين كتاب  باشد.مي 2020 نلسون متابوليكاي از مطالب مهم در مبحث كتاب حاضر گزيده

  شوم:نكات ذيل را خدمتتان يادآور مي

. نكاتي بصورت بيشتر بدانيد مطرح شده است كه نكاتي براي فهم بيشتر و توضيحات لازم براي ١

  باشد.متن اصلي نيازمند مي

تغيير نموده يا اضافه شده است كاملا مشخص گرديده است تا  2020. مواردي كه در نلسون ٢

بتوانند نكات جديد را با دقت بيشتر مطالعه نمايند چرا كه تجربه نشان داده است همكاران 

  اي به اين مباحث دارند.نگاه ويژه سؤالطراحان محترم 

بدون حذف حتي يك مورد در پايان هرفصل به تفكيك  ١٤٠١ت ارتقا و بورد تا سال سؤالا. همه ٣

قرار داده شده  سؤالپاسخ كاملا تشريحي همراه با مشخص كردن كليدهاي تشخيصي براي هر 

  هاي تست گرديد.نياز براي كتاباست تا بي

ت فوق تخصص سؤالاكتب انجام دادم آوردن  يندر ا يزانشما عز يكه برا يگرياز خدمات د .٤

  .مطالب است يشترب يمتفه يبرا كتاب متن در

. تصاوير مهم كتاب با توضيح كافي در هر مبحث گنجانده شده است تا با خواندن اين مجموعه ٥

چنين براي مرور ) نيز همزمان آمادگي لازم را بيابيد. همKFPبتوانيد براي آزمون بورد شفاهي (

تا شب امتحان آسكي با ورق  آسكي تصاوير مهم بصورت جداگانه در پايان كتاب چاپ شده است

  زدن كتاب به هدف مورد نظرتان دست يابيد.



توان نام برد اين است كه در پايان هر مبحث نكاتي هايي كه براي اين مجموعه مي. از ديگر ويژگي٦

  بندي كوتاهي در پايان هر فصل داشت.با نام افشره آورده شده است كه بتوان جمع

خلاصه نويسي بر اين باورم كه مطالب مشترك در كتب مختلف بهتر . همكاران گرامي طبق اصول ٧

است در همان جايگاه خودشان عنوان گردد ، زيراكه علاوه بر حافظه نوشتن و خواندن و شنيدن، 

  است كه به كمك افراد ميايد تا مطالب را فراگيرند.  ايحافظه تصويري مهترين حافظه

ندن تصاوير خارج از كتاب براي سندرم هاي مهمي باشد كه از نقاط قوت ديگر اين مجموعه گنجا. ٨

  .در كتاب نمونه مشابه نداشته كه اين امر منجر به يادگيري بسيار مفهومي مطالب خواهد شد

. براي تفهيم بيشتر مطالب از تصاوير خارج از كتاب نيز استفاده شده است كه مطالب براي همكاران ٩

  .نياز شوندبيكتب ديگر  كاملا جا افتاده و از

هايي بصورت وار شكلهاي متابوليك بصورت خلاصه. همكاران گرامي براي تفهيم مطالب بيماري١٠

  هاي اين فصل را به راحتي يادگيري فرماييد.نمودار توسط اينجانب طراحي شده است تا بتوانيد بيماري

هاي طولاني طي قله موفقيت بايد راههميشه بر اين باور هستم كه در ابتداي راه هستيم و براي رسيدن به 

هاي ارتقا و بورد كنيم. اميدوارم با مطالعه مجموعه فوق همكاران گرامي بتوانند بهترين نتيجه را در آزمون

  بدست آورند.

 در پايان از زحمات پدرم، دكتر باقر وفايي متخصص اعصاب و روان استاد دانشگاه و مادرم مربي دانشگاه

اند. همچنين از قدرداني و تشكر دارم كه همواره راهنما، همراه و كارگشايم بوده علوم پزشكي نهايت

تمام همكاران خود در مجموعه رزيدنت يار بخصوص مدير مسئول محترم آقاي دكتر فيضي و آقاي 

  دكتر رسولي نهايت سپاس را دارم.

  طريق لينك زير بپرسيد: توانيد سوالات خود را در اينستاگرام ازدر صورت وجود هر گونه سوال مي
https://instagram.com/dr.i.vafaei 

  دكتر ايمان وفايي   

  متخصص كودكان، نوجوانان و تكامل   

  داراي بورد تخصصي   
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  ١١ 

 يسممتابول يمادرزاد يبا خطاهابرخورد 

  ـ برخورد با خطاهاي مادرزادي متابوليسم ١٠٢فصل 

  

  

  بيشتر بدانيد:

تر لتغييرات وسيعي داشته و كام ٢٠١٦نسبت به نلسون  ٢٠٢٠همكاران گرامي اين فصل در نلسون 
  باشد.اي داشته باشيد چون پايه و اساس كل متابوليك ميشده است. لطفا به اين فصل توجه ويژه

  ژنتيكي متابوليسم: هايخصوصيات بيماري

ت در كودكاني توانند نرمال باشند و در آينده دچار مشكل شوند. اين خصوصيامي. كودكان در زمان تولد ١

  كه دچار مشكلاتي مثل تروما حين زايمان يا اختلالات ژنتيكي از بدو تولد وجود دارد.

  شوند بعد از تولد با علايم باليني همراه هستند.ميكه باعث اختلال عملكرد ژن  هايي. موتاسيون٢

  رسند.مي. اكثراً به صورت اتوزوم مغلوب به توارث ٣

است، كه با چند  Tandem/mass spectrometry (µs/ms)يك روش غربالگري مهم،  نكته بسيار مهم:

  گردد.ميقطره خون روي فيلترهاي مخصوص انجام 

  

  بيشتر بدانيد:

  جمع بندي ويژه و مهم (افشره)

  بيماري ٢رسد، به جز ميبه صورت اتوزومال مغلوب به توارث  هادر اين كتاب اكثر بيماري
 OTC. كمبود ١

  هانتر. ٢

برخورد با خطاهاي مادرزادي 

 متابوليسم
 ١٠٢فصل 

Section 102 



  ١٢ 

 ١٦لد ج -درسنامه كودكان و نوجوانان
  ييار انتشارات و آموزش پزشكرزيدنت

  



  ١٣ 

 يسممتابول يمادرزاد يبا خطاهابرخورد 

  



  ١٤ 

 ١٦لد ج -درسنامه كودكان و نوجوانان
  ييار انتشارات و آموزش پزشكرزيدنت

  متابوليك: هايعلايم باليني بيماري

  نرمال نيز تا آخر عمر علامتدار نشوند. هايمتابوليك ممكن است حتي با آزمايش هايبيماري

  Methy/crotony/ COA/Cمثل: كمبود كربوكسيلاز 

  برد: ميمتابوليك  هايعلايم باليني كه ظن را به سم بيماري

  استفراغ در چند ساعت اول زندگي. لتارژي، تغذيه ضعيف، تشنج، -

شود. بنابراين در اين ميلتارژي/ ضعف تغذيه/ تشنج و كوما در هيپوگليسمي/ هيپوكلسمي ديده  نكته:

  را بايد چك كرد. Bsو  Caموارد 

  پس در صورت وجود علايم بالا بايد به بيماري متابوليك شك كرد.



  ١٥ 

 يسممتابول يمادرزاد يبا خطاهابرخورد 

  



  ١٦ 

 ١٦لد ج -درسنامه كودكان و نوجوانان
  ييار انتشارات و آموزش پزشكرزيدنت

  



  ١٧ 

 يسممتابول يمادرزاد يبا خطاهابرخورد 

  افشره مطالب

  يك (جمع بندي ويژه)اپروچ اوليه به بيماري متابول

  بررسي آمونياي پلاسما: قدم يك  -
 :اگر نرمال باشد  

ABG گيريم و ميAG كنيم:را محاسبه مي  
- AG  :آمينواسيدوپاتي /يگالاكتوزومنرمال باشد  
- AG  بالا باشد + اسيدوز ارگانيك اسيدمي  

 :اگر بالا باشد  
ABG :چك شود  

- AG  بالا + اسيدوز ارگانيك اسيدمي  
- AG  بالا باpH  نرمال چرخه اوره  

  جمع بندي بوي نامعمول:

  پاي عرق كرده II گلوتاريك اسيدمي تيپ  -
  پاي عرق كرده ايزووالريك اسيدمي  -

- Hawkinsuria  استخر شنا  
- MSUP  شربت افرا  
- PKU  موش/ كپك  
  پزكلم آب هيپرمتيونينمي  -
  ادرار گربه متيل گلوتاريك اسيدوريا  ٣هيدروكسي  ٣ -
  ادرار گربه كمبود مولتيپل كربوكسيلاز  -
  پز يا جوشيدهكره ترشيده/ كلم آب تيروزينمي  -



  ١٨ 

 ١٦لد ج -درسنامه كودكان و نوجوانان
  ييار انتشارات و آموزش پزشكرزيدنت

  



  ١٩ 

 يسممتابول يمادرزاد يبا خطاهابرخورد 

هيچ بويي اشتشمام  -داشته high AGنوزادي با علايم سپتي سمي بستري شده اسيدوز  مثال:

  )٩٢است تشخيص چيست؟ (ايران شود/ ضايعه پوشي ندارد./ كتون + نمي

  ب) ايزووالريك اسيدمي (كمبود كربوكسيلاز)  الف) متيل مالونيك اسيدمي

  بوي شربت افرا)( MSUDد)   ج) كمبود كربوكسيلاز (بوي پا)

  پاسخ: الف

 :٢Crباشد ميساله با اسيدوز متابوليك/ هيپرآمونمي/ تأخير تكاملي تحت درمان  ٥دختر  مثال:

٥١BUN: تشخيص چيست؟ (بهشتي) ترينمحتمل  

  ب) متيل مالونيك اسيدمي  الف) پروپيونيك اسيدمي

  د) مالونيك اسيدوري  ج) ايزووالريك اسيدمي

  پاسخ: ب

  متيل مالونيك اسيدمي نارسايي مزمن كليه 

  
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. 



  ٢٠ 

 ١٦لد ج -درسنامه كودكان و نوجوانان
  ييار انتشارات و آموزش پزشكرزيدنت

  چندين كليد تشخيصي مربوط به الگوريتم:

   باشد چه نباشد.). نوزاد با استفراغ + اسيدوز = ارگانيك اسيدمي و اگر خلافش ثابت شود (چه آمونياك بالا١
  از نظر وجود كتوز است. U/Aدر صورت وجود اسيدوز قدم بعدي چك 

+A+K  .قطعاً ارگانيك اسيدمي است  
+A-K   اكسيداسيون اسيد چرب  

  كربوكسيلاز است.  كمبودبيوتين باشد يا  تواند در زمينه كمبود. وجود ضايعات پوستي مي٢
  بيوتين beauty راه: 

  : نداريم DKAاما در شرح حال شواهدي از  ،شوددر موارد ذيل ديده مي DKA. علايم شبيه ٣
  اسيدميمتيل مالونيك  -
  پروپيونيك اسيدمي -
  شبيه مسموميت با آسپرين كمبود كتوتيولاز  -

  

 ٣بوده و كبد  يپوتونه ينهبه علت تشنج به اورژانس آورده شده است. در معا ياماهه ٤ يرخوارش

دارد.  ASTو  ALT ياك،آمون يش، افزاBS: 30 mg/dl يشات. در آزماشوديلبه دنده لمس م يرز متريسانت

  )٩٨(فوق تخصصي  تر است؟محتمل يصاست. كدام تشخ يكتون ادرار منف

  يكوژنگل يره) اختلال ذخالف

  يپرانسولينيزم) هب

  يكارگان يدوز) اسج

  چرب يدهاياس يداسيون) اختلال اكسد

  پاسخ: د

  


