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 ناشر: سخن

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

ا به خدمت راوست که بشر را دانش بیاموخت و با قلم آشنا کرد. به انسان رخصت آن داد که علم 

 گیرد و با قلم خود و رسم خطوط گویا آن را به دیگران نیز بیاموزد. 

ام کن تا در آموختن نلغزم و ن راهت قرارم ده و یاریجویاخدایا از شاکران درگاهت و حقیقت

 به شایستگی عرضه کنم. ، چه را آموختمآن

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

 منظر از گذشته سال 13 طی آشنا و مجرب کادری با پزشکی حیطه در آموزشی هایپیشرفت

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

 از استفاده با و شده گردآوریکودکان  مبحث در غنی بسیار محتوی به توجه با رو پیش اثر

 گذر روال در و بوده رفرنس و منابع از مؤلف محترم توسط سازیروان و مباحث نمودن مفهومی

 امید، است داده اختصاص خود به را A رتبه اساتید از جمعی با یاررزیدنت کیفیت کنترل گروه از

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

 مدیرمسئول انتشارات 
 

 :باشید تماس در ما با

 20۸  9۴۵  ۸۸ - 02۱ 

 2۱۶  9۴۵  ۸۸ - 02۱ 
 

 : یاررزیدنت مؤسسه الکترونیک آدرس
 www. residenttyar. com 
 info@residenttyar. com 

 :باشید همراه ما با تلگرام در
 https://t. me/residenttyar 
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 میبسم الله الرحمن الرح

 (۸۰/)شعرا نیشفیاذا مرضت فهو  و

 مقدمه مولف

 ؛یهمکاران گرام یسلام و عرض ادب و احترام خدمت تمام با

و مقالات و  هادر قالب تکست یو نشر اطلاعات پزشک قاتیتوجه به گسترش روزافزون تحق با

مبرم به  ازیهمواره ن ینیبال تیکه علاوه بر فعال ارانیدست هایاز دغدغه یکیمطالب  یحجم بالا

 یآمادگ امر طبابت و هم در جهت شبردیهم در جهت پ هایماریمطالعه و دوره نکات مربوط به ب

  .است یزمان تیمحدود در آزمون بورد دارند، تیموفق ژهیارتقا و به و هایآزمون یبرا

 یر براام تیو چه از جهت کفا ینیمطالب مهم چه از نظر بال دهیشده تا چک یرو سع شیکتاب پ در

پر تکرار  هایبر اساس متن تست زیهر فصل و بر اساس تکست نلسون و ن کیبه تفک هاآزمون یآمادگ

 .آورده شود ریاخ هایسال

 :مطالعه روش

در  شتریمطالب و سرعت ب میجهت تفه "عیمرور سر" هایاز شروع کتاب شیشود پمی هیتوص

در  لیجامع که به تفص هایکتاب ایبا مطالعه تکست نلسون و  یلیمرور آخر در طول سال تحص

 ارانیلازم در ذهن دست یعلم یگذار هیآورده شده پا هایماریب رامونیمربوطه پ حاتیتوض هاآن

استفاده  "عیمرور سر "هایاز کتاب شتریآخر جهت تسلط ب هایشود و در ماه ممحترم انجا

 های،روشینینکات مهم شامل علائم بال ترواریشده تا به صورت ت یسع هاکتاب نایشود.در

با  یبه ذهن سپار ندیفرا ایسهیو درمان آورده شود تا با حجم اندک و به صورت مقا یصیتشخ

 یو چه از نظر امتحان ینیاز فصول که چه از نظر بال یبرخ نیرد.همچنیصورت پذ یبالاتر تیفیک

خط( و فونت متفاوت )دست مطالب که با رنگ قرمز دارند حذف شده است. یکمتر اریبس تیاهم

قبل تکرار  هایسال هایاستخراج شده و در واقع در آزمون هااست که از تست ینکاتآورده شده 

از آزمون  شیدر ماه آخر پ نکهایشود،چهمیه یبه شدت توص هالذا دوره کردن و تسلط بر آن شده،



مذکور مکررا  هایاست حتما قسمت یبه دوره اهم  مطالب الزام ازیکم است و ن اریکه فرصت بس

 .حاصل شود تیموفق ییبالا نانیاطم بیوند تا با ضرمطالعه ش

 ید امتحاناشاره شده و آورده شده اند،موارد صد در ص هاکه به آن هاییتمیجداول و الگور نیهمچن

 .مطالعه شوند دیهستند که با

هم مآموزش نکات  ی نهیدر جهت کمک به همکارانم در زم یاست که توانسته باشم گام دیام

 .طب اطفال برداشته باشم

 .پاسگزارمس اریراه بوده اند بس نایکه همواره راهنما و مشوقم در زمیانتها از پدر و مادر عز در

ول سرکار امعلم کلاس  ژهیبه و یراه علم آموز یزحمات آموزگارانم از ابتدا یقدردان تمام نیهمچن

 دیشه یپزشکدر مجموعه علوم یعموم یدر دوران پزشک دمیاسات یو در ادامه تمام یفیخانم شر

 التعباشم و از خداوند ممیکشور  یکودکان، قطب علم یدوران تخصص در مرکز طب زیو ن یبهشت

 .خواهانم شانیرا برا هانیبهتر

 قیمن الله التوف و  

 زادگان یسادات کسائ هیمهد دکتر  

 یبرتر بورد تخصص رتبه  
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 سمیمتابول یمادرزاد یبرخورد با خطاها

 برخورد با خطاهای مادرزادی متابولیسم ـ ۱02فصل 

 

 Tandem/mass spectrometryمتابولیک:  هایغربالگری بیماری هاییکی از روش نکته :

(µs/ms) .است 

 2رسد، به جز های متابولیک به صورت اتوزومال مغلوب به توارث میاکثر بیماری نکته:

 یماریب

 OTC. کمبود 1

 . هانتر2

 متابولیک باشد. هایتواند به نفع بیماریمیاشاره به والدین منسوب در سوالات  نکته:

 وجود موارد زیر در نوزاد نیازمند بررسی بیماری متابولیک است:

 سابقه فرزند قبلی مبتلا به بیماری متابولیک

 Sepsis/PFعلایم شبیه 

 های غیر قابل کنترلاستفراغ

 لتارژی

 تشنج

 کوما 

 اپروچ اولیه در شک به بیماری متابولیک:

 AGو تعیین  VBGقدم اول آمونیاک و بعد 

 AGو وجود اسیدوز باید چک شود؛اگر  AGطبق الگوریتم در بررسی اولیه آمونیاک و 

گروه  هایشوند و باید دنبال بیماریمیمطرح  هارگانیک اسیدمیداشتیم ا اسیدوزبالا و 

اگر فقط آمونیاک ارگانیک اسیدمی بگردیم )ممکن است آمونیاک نرمال یا بالا باشد( ولی 

 برخورد با خطاهای مادرزادی متابولیسم :102فصل 
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 اطفال کیبر متابول عیمرور سر

 ها/نرمال باشند آمینواسیدوپاتی AGو اگر هم آمونیاک و هم  سیکل اورهباشد اختلال  بالا

 شود.میگالاکتوزمی مطرح 

 باشد.مطرح نمی هایپات aaدر صورت وجود اسیدوز، اختلالات سیکل اوره/گالاکتوزمی/ نکته:

آمونیاک  در آزمایشات مراجعه کرده ،تاکی پنه و فونتانل برجسته دارد. pfنوزادی که با  مثال:

  : تشخیص = اختلال سیکل اورهاسیدوز ندارد VBGبالا و در 

 
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. 
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 سمیمتابول یمادرزاد یبرخورد با خطاها

 متابولیک به کمک بوی ویژه: هایتشخیص برخی بیماری

 

 مثال:

 ندیدهبوی ماهی گ  متیل آمینوریتری -

 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 ک اسیدوریا متیل گلوتاری 3هیدروکسی  3 -

 هادرار گرب کمبود مولتیپل کربوکسیلاز  -

 پز یا جوشیدهکره ترشیده/ کلم آب تیروزینمی  -

های متابولیک از والپروات به عنوان  داروی  ضد تشنج نباید درصورت شک به بیمارینکته: 

استفاده کرد.
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 نهیآم یدهایاس صینقا

 اسیدهای آمینهـ نقایص  ۱0۳فصل 

 

گیری سطح در کودکی که به اختلال متابولیسم مادرزادی اسیدآمینه مشکوک هستیم اندازهنکته: 

 (9۵)مشهد کننده است. کربنات( در ابتدا کمکو بی pHآمونیاک سرم و انجام گازومتری )

 آلانینمی:فنیل هایپر

 . 2mg/dl= آلانینفنیلسطح نرمال 

 کلاسیک.  20mg/dl< = PKUآلانین فنیل نکته:

آلانین به بالای مثال:در فنیل کتونوری کلاسیک سطح فنیل باشد؛می ۶۰ضریب تبدیل 

mg/dl2۰  یاmicromole/L12۰۰ گویندمی 

 شود.علایم از ابتدای نوزادی دیده نمی 

 آلانین در بافت مغز .= افزایش فنیلCNSنکته: علت آسیب 

های تولید تا به گردش انداختن ناشی از نقص یکی از آنزیم آلانینمی بدخیم=هایپرفنیل: کتهن

  BH4کوفاکتور 

 :علایم 

 استفراغ -

- MR 

 راش اگزمایی یا سبورئیک -

 بوی موش یا کپک  -

 تشنج -

 میکروسفالی -

- FTT  

 نقایص اسیدهای آمینه :103فصل 
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 اطفال کیبر متابول عیمرور سر

 موی بور  چهره روشن/ -

 هیپوپلازی مینای دندان -

 اتیستیکرفتارهای  -

  هایپرتونی-

- EEG  :5% موارد ابنرمال است 

های آزمایش  باشد انجام 9mg/dlبا روش کالریمتریک  غربالگری فنیل کتونوریاگر   مثال:

 (92)تهران  زیر ضروری است:

 HPLCآلانین و تیروزین به روش گیری کمی سطح فنیلاندازه

 گیری نئوپترین و بیوپترین ادراراندازه

 DHPR (dihydropetridine reductase)یری فعالیت گاندازه

 نکته:

PKU  :20>خفیفmg/dl 2آلانین سرم فنیلmg/dl< 

  احتمال کمبودBH4 . 

 درمان:

 باشد: 6>آلانین سرم . در مواردی که فنیل1

شیر خشک با غلظت پایین ( در تغذیه )آلانیننه بدون فنیلآلانین)و فنیل محدودیت

 .آخر عمرآلانین( تا فنیل

آلانین مورد نیاز که میزان فنیل)ارتقا( ر داد آلانین + شیر مادتوان شیر بدون فنیلمی نکته:

 کند.را برای بیمار تأمین می

 6-2آلانین : سطح فنیلهدفmg/dl 

آلانین بعد حفظ شود./ سطح فنیل 2ـmg/dl6 در محدوده سالگی باید 12آلانین تا سطح فنیل

 (9۶تهران) حفظ شود. 2ـmg/dl 10سالگی باید در محدوده  12از 
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 نهیآم یدهایاس صینقا

که در کل  مقدار طبیعی برای سنین حذف شده است و اعتقاد بر این است 2020 در نلسون

 بهتر است حفظ گردد. ۶ود کمتر از آلانین در حدسنین فنیل

 ث سنتتیک است و باع BH4که  ترین خوراکیتتراهیدروبیوپ sapropterin=. داروی 2

 شود.آلانین میفنیل

 کل زاست:آلانین نیز مشرژیم با محدودیت شدید فنیل نکته:

هفته  2ست. از ماهه از نوزادی با تشخیص فنیل کتونوری تحت درمان ا 8شیرخواری  مثال:

 آلانین بیماراشتهایی، لتارژی، اسهال و راش پوستی شده است. سطح فنیلقبل دچار بی

8md/L  آلانین (  افزایش سطح فنیل9۰گزارش شده است. توصیه بعدی چیست؟ )کاشان

 رژیم غذایی

 آلانینمی:حاملگی در زنان مبتلا به هایپرفنیل

 ته شود.گرم باید نگه داشمیلی 6آلانین زیر . طی حاملگی سطح فنیل1

 آلانین باشند.فنیل محدودکننده. مادران باید در رژیم 2

 )قبل از حاملگی و هم در طول حاملگی(

املگی حهفته اول  8. بهترین پروگنوز زمانی است که مادر قبل از حاملگی و یا طی 3

 روی رژیم باشد.

آلانینمی اگر رژیم غذایی مناسب را در طی حاملگی به صورت مادران مبتلا به هیپرفنیل

ض خطر عقب ماندگی ذهنی، فرزندشان در معر آلانین رعایت نکنندمحدودیت فنیل

 میکروسفالی و بیماری مادر زادی قلب و تاخیر رشد هستند.

 =تتراهیدروبیوپترین (BH4)آلانینمی ناشی از کمبود کوفاکتور هیپر فنیل

مان شوند و رژیم )نقص آنزیم( در PKUاگر اشتباه در تشخیص وجود داشته باشد و به عنوان 

آلانین سرم دچار ضایعات مغزی/علائم رغم کنترل فنیلنین بدهیم علیآلاحاوی کم فنیل

 )ارتقای بهشتی(کمبود دوپامین و سروتونین  شوند )به دلیلنورولوژیک می
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آلانینمی هستند باید یک نوبت هم از نظر همه نوزادان که در غربالگری، هیپرفنیلنکته: 

 هم غرباگری شوند. BH4نقص 

 :تشخیص

 نئوپترین و بیوپترین در ادرارگیری اندازه

 درمان:

 آلانین+ درمان با رژیم کم فنیل BH4. درمان با 1

  carbidopaیا  L-dopa. درمان در طول عمر با 2

 . استفاده از فولیک اسید.3

فراد باید ابه دلیل کمبود دوپامین هیپرپرولاکتینمی وجود دارد بنابراین در این نکته: 

 چک شودسطح پرولاکتین در سرم 
 

 (/هپاتورنالبوی کلم جوشانده ) :Iتیروزینمی 

 /زردیو  های کبدیآنزیم  /هپاتیت ( )به ویژه بعد از بیماری حاد تب دار بحران کبدی

  اکیموزو  اختلالات انعقادی /هپاتومگالی /هیپوگلیسمی

 یابد.بحران کبدی خود بخود بهبود مینکته: 

 درگیری کلیوی:

 نرمال AGابولیک با سندرم فانکونی با اسیدوز مت -

آورده شده است. در  ای با درد شدید پاها از روز گذشته به اورژانسساله 1۰دختر خانم مثال: 

 4cmعاینه کبد سابقه ریکتز داشته که با روکاترول و فسفات تحت درمان بوده است. در م

تواند بلند کند. تشخیص ته و پاها را نمیزیر لبه دنده و سفت است. ضعف شدید در پاها داش

  I= تیروزینمی نوع 

 نفرومگالی/ نفروکلسینوز -

 تشخیص:

  (9۳)ارتقا افزایش سوکسیسیل استون در سرم و ادرار 
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 درمان:

1 .NTBC (Nitisinone) )ارتقا( 

 آلانین و تیروزینمحدودیت مصرف فنیل. 2

 . درمان قطعی: پیوند کبد3

 نکته:

 تیروزینمی کارسینوم هپاتوسلولار است.عارضه مهم 

کند ولی از سیروز کبدی یا از پیشرفت بیماری جلوگیری می I ،Nitisinoneدر تیروزینمی 

 کند. کارسینوم هپاتوسلولار جلوگیری نمی

قراری، ای بعد از ابتلا به یک عفونت تنفسی با تابلوی تب، بیساله 5/1کودک مثال: 

های ویژه کودکان بستری شده است. در معاینه، در بخش مراقبت استفراغ و اکیموز پوستی،

ها، هیپوگلیسمی، هایپرفسفاتوری، هایپوفسفاتمی و هپاتومگالی و زردی وجود دارد. در آزمایش

های انعقادی، افزایش سطح آلکالن فسفاتاز، افزایش ترانس آمینازهای سرم، اختلال تست

 ارش شده است.آلفا ـ فتوپروتئین بالای سرم گزافزایش سطح ادراری سوکسینیل استون و 

 1تشخیص=تیروزینمی تیپ 

 :IIتیروزینمی 

ضایعات ) کراتیتو  کف دست و پا )ضایعات دردناک و بدون خارش( هیپرکراتوز علایم:

 ریزشاشک( ناشی از رسوب تیروزین، شبیه هرپس

 نرمال = کبد و کلیه

 درمان:

در این نوع NTBC]دقت کنید که ( 92)ارتقاء وزین. آلانین و کم تیررژیم غذایی کم فنیل

 دهیم[نمی
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 تشخیص:

 های خون()کروماتوگرافی اسید آمینه سنجش غلظت تیروزین پلاسمایی

چشم، ضایعات هیپرکراتوتیک در  2ریزش و ضایعات هرپتیک هر کودکی به علت اشک مثال:

 کف دست و پا و نوک انگشتان.درمان: رژیم غذایی به تنهایی

 :IIIتیروزینمی 

 هیچ اختلال کلیوی/ کبدی ندارند.

 :علایم 

 آتاکسی و صرع .

 درمان:

 + رژیم با تیروزین کم  Cویتامین 

 آلانینمی + هیپرتیروزینمی(:تیروزینمی گذرای شیرخواری )هیپرفنیل

کنند.مثال:نوزاد پره ترمی  که شود که رژیم پر پروتئین دریافت میر نوزادانی دیده مید -

 و بیحالی شده.PFتحت درمان شیر مادر با پروتئین افزوده است و دچار 

 (9۶)مازندران  Vit Cپروتئین غذا/ تجویز  درمان: 

 یابند.اکثراً به صورت خودبخودی بهبود می

 نکته:

 دهد.یز رخ میدر زمینه نارسایی کبدی یا اسکوروی و هیپرتیروئیدیسم نهیپرتیروزینمی 

 آلکاپتونوریا

 علائم:

 رنگادرار سیاه -

- Ochronosisلکه سیاه در اسکلرای چشم و غضروف گوش : 



 

 21 

 نهیآم یدهایاس صینقا

 مفاصل بزرگ. آرتریت

 اررهموژنتیسیک اسید اد تشخیص:

 و علامتی NTBC درمان:

 : آلبینیسم

 های آلبینیسمسندرم

 سندرم هرمانسکی پولاک. ۱

 ( Pltد نقص عملکرد نوتروفیل +آلبینیسم + استعداد خونریزی )به دلیل اختلال عملکر

 های آزمایشگاهییافته

BT   ،Plt . نرمال 

 . سندرم چدیاک هیگاشی2

 نقص سیستم ماکروفاژ و نقص سیستم فاگوسیت .

 آلبینیسم 

 استعداد به عفونت 

 اسمیر خونی 

- Giant peroxidase 

- Positive lysosomal 

 تب/ لنفادنوپاتی/ بزرگی کبد/ بزرگی طحال/ سیتوپنی 

 ترین عارضه : خطرناکHLH  

 . سندرم گریسلی۳

 هش رنگدانه پوستخاکستری، کا -ایموی نقره
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۴ .Pie baldism: 

 های سفیدرنگ )پیشانی سفید(کک و مک

 .سندرم واردنبرگ:۵

 پیشانی سفید 

 عصبی -کری حسی 

 کانتوس داخلی جابجا شده 

 هموسیستئینوری کلاسیک

 علائم:

 چشم آبی الا است(./به سمت پایین دارند )در مارفان به سمت ب سالگی( ۳دررفتگی لنز)بعد از . 1

 . اختلالات شبیه مارفان دارند:2

 صدک  بالا قد )آراکنوداکتیلی(/ های درازاندام -

 ژنووالگوم -

 روی هم افتاده هایاسکولیوز/دندان -

- pes cavus 

 گودی سینه -

 MRتشنج/ -

 زودهای ترومبوآمبولیک . اپی3

 تشخیص:

 متیونین بالا -

 هموسیستئین بالا در ادرار -
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 درمان:

 B6دوز بالای ویتامین  -

 رژیم کم متیونین /اسید فولیک -

 تجویز سیستئین -

 کرد.. استفاده Cباید از ویتامین  Vit B6در صورت مقاومت به  -

 سیستینوزیس و سیستئینوری:

 علایم:

 دررفتگی دوطرفه لنز 

 ابسته به های مقاوم به درمان وکلید تشخیصی: تشنجVit B6 

 گیری سولفیت اکسیداز و کوفاکتور مولبیدن در فیبروبلاست و بیوپسی کبدتشخیص: اندازه 

 درمان:

  مقادیر بالاییB6 گردد.باعث کنترل تشنج می 

 تریپتوفان:

 :hart nupبیماری 

 نیاسین در بدن کمبود دارد.

سی و علائم دار، حملات متناوب آتاکبیماری با راش پوستی و اگزمای مزمن خارشمثال: 

پرولین و آرژینین در  کند. در ادرار آمینواسیدوری دارد ولی پرولین، هیدروکسیروانی پیدا می

 Hartnup Disease (92)ایران شود. تشخیص محتمل؟ نمیادرار یافت 

 در بیماری هارت ناپ ، آمینواسیدوری ژنرالیزه وجود دارد.نکته: 

 علایم کمبود نیاسین:

  علایم پوستی(Derm) 
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 سوختگی ضایعات پوستی به صورت آفتاب 

 فوتوسنسیویتی 

  دیسفاژی(Disphagia)  گلوسیت 

 درمان:

 یا نیکوتینامید + غذای پر پروتئیننیکوتینیک اسید 

 والین، لوسین، ایزولوسین و ارگانیک اسیدمی مربوطه:

 MSUD: 

 نوزادی  هفته اولبروز علائم در 

 تونوساپیستو /رژیدیتیهایی از شلی/متناوب با دوره هایپرتونیستی 

  تشنج که به هیپوگلیسمی که به درمان باGlc دهد.جواب نمی 

  متابولیکاسیدوز 

  بوی خاص شربت افرا در ادرار/ عرق/ سرومن 

  فونتانل برجسته /)ارتقا(ادم مغزی 

   سطح پلاسمایی و سطح ادراری لوسین/ ایزولوسین/ والین و رم .// سطوح آلانین س

 لوسین معمولاً بالاتر از سطح سه اسید آمینه دیگر است.

اغ، آتاکسی، عفونی دچار استفر هاییماریکودک سالمی که در وضعیت استرس مثل ب نکته:

سوال  است. مخصوصا اگر در MSUDشود به نفع وز متابولیک میحالی به هم را اسیدبی

 اشاره کند که مثلا سال قبل هم دچار همین تابلو شده است.

 رازین :نیتروفنیل هیددی 4و2تشخیص: با افزودن چندقطره 

 شود.است ایجاد می به ادرار این افراد یک رسوب زردرنگ که نشانه تست 

 اسکن مغزی ادم مغزی منتشرCT نکته: 
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 درمان:

  کربنات وریدی/بی/%1۰سرم قندی 

  دیالیز صفاقی بهترین روش حذف آنها ./همودیالیز 

 درمان ادم مغزی 

  (9۴)تبریز دار  و نه حذف آن. اسیدآمینه زنجیر شاخه محتوای پایینرژیم غذایی با 

 پیوند کبد 

 تعویض خون کاربرد ندارد.نکته: 

 اساس درمان بعد از فاز حاد:  تغذیه با فرمولای مخصوص

    کتوز / اسیدوز  ارگانیک اسیدمی

 بررسی تشخیصی با ارگانیک اسیدهای ادرار

 
Fig. 103.6 Clinical approach to infants with organic acidemia. Asterisks indicate 

disorders in which patients have a characteristic odor (see text and Table 103.2). 

MSUD, Maple syrup urine disease. 
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 هاست:این نمودار راجع به افتراق ارگانیک اسیدمی

یون دهیدراتاس –اسیدوز متابولیک  – استفراغ –  PF( علائمی که همگی دارند شامل 1

 هایپوگلیسمی –سیتوپنی پان

  کنیم ( بعد نگاه به وضعیت کتون در آزمایشات می2

 اگر کتوز منفی باشد یا گتوز خفیف داشته باشد:

 متیل گلوتاریک اسیدوری 3هیدروکسی  3

 نقص آسیل کوادهیدروژناز

 سنتتاز HMG-CoAنقص 

 نقص مالتیپل کربوکسیلاز اگر راش پوستی دارد اگر گتوز مثبت باشد 

 اگر بومی خاصی دارد:

MSUD 
 ایزووالریک اسیدمی

 بدون راش و بدون بو:

MMA 
 پروپیونیک اسیدمی

 نقص بتاکتوتیولاز

 شوند:بر چند دسته زیر تقسیم بندی می هاارگانیک اسیدمی

 . اسیدمی پروپیونیک 1

 . متیل مالونیک اسیدمی2

 اسیدمی . ایزووالریک3

 I. گلوتاریک اسیدمی 4

 . کمبود بیوتینیداز5

 . کمبود هولوکروبوکسیلاز6
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ون علایم پوستی =ارگانیک اسیدمی.... بد اسیدوز  /مریض با هایپوگلایسمی/کتون  مثال:

دمی، کمبود کتوتیولاز و بدون استشمام بوی خاصی به نفع متیل مالونیک اسیدمی، پروپیونیک اسی

 است.

 اسیدمی ایزووالریک

 بوی پای عرق کرده/بوی پنیر 

 کتوز/اسیدوز/هیپرآمونمی 

 سیتوپنی(رومبوسیتوپنی )و حتی پانت -نوتروپنی 

  )اسیدایزووالریک )در ادرار 

 (DKA)شبیه  قند بالا

 هپاتومگالی

 درمان:

 ن/ اصلاح اسیدوز متابولیکحملات حاد: هیدراتاسیو -

 تجویز گلیسین -

 تجویز ال کارنیتین  -

 رژیم غذایی کم پروتئین  -

آلودگی به علت تشنج و ای با سابقه حملات مکرر استفراغ و خوابماهه 11شیرخوار مثال: 

سانتیمتر زیر لبه دنده  4باشد. در معاینه کبد حدود بستری می ICUکاهش سطح هوشیاری در 

 (9۴)کرمان باشد: ر میهای آزمایشگاهی به شرح زیشود و بررسیلمس می

PH= 6.95 HCO3= 5mEq/l BS = 380mg/dl 

Ca++= 2.5 mg/dl urine keton= 3+ 

CBC: (WBC =2800/mm3  Hb= 8.5 gr/dl Plt= 50000/mm3) 
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 کمبود بیوتینیداز:

 راش پوستی/ کری حسی و عصبیعلایم عصبی/  /آلوپسیکلیدهای تشخیصی: 

 گیری آنزیماندازهتشخیص: 

 آزاد بیوتیندادن  درمان:

درماتیت سبورئیک  ماهه با تشنج مکرر، هیپوتونی و ضایعات پوستی به شکل 4شیرخوار  مثال:

گردد. در آزمایشات، کتواسیدوز ارجاع شده است و بعداً دچار اختلال شنوایی و نقص ایمنی می

 ( 90)بورد شود.  درمان: بیوتین و آمونیاک بالا مشاهده می

 وکسیلاز سنتتاز )مالتیپل(:کمبود هولوکرب

 Tom Cat Urine=بویادرار شبیه ادرار گربه نر /FTT /راش پوستی/ آلوپسی

 اسیدوز/ کتوز/ آمونیاک بالاهای آزمایشگاهی: یافته

وتین کمبود بیوتینیداز و کمبود هولوکربوکسیلاز سنتتاز جزء نقایص سیکل بینکته: 

 هستند. پس علائم نزدیک به هم دارند.

 ونیک اسیدمی:پروپی

 علایم:

  کتوز  

  اسیدوز  high AG 

  (9۴)ارتقای وجود عفونت 

 نوتروپنی 

 کاردیومیوپاتی + نارسایی قلب 

 درمان:

 مرحله حاد

 . هیدراتاسیون1

 TPN. تصحیح اسیدوز 2
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 (gr/kg25/0. غذای کم پروتئین )3

4 .L-کارنی تین خوراکی 

 AB. دادن 5

 . بیوتین 6

 مزمن:

 پروتئین . رژیم کم 1

2 .L- کارنیتین 

 متیل مالونیک اسیدمی:

 علایم مهم بیماری:

 میهایپرگلایسین /هیپرآمونمی سیتوپنی/پانآنمی/ نوتروپنی/ ترومبوسیتوپنی/  /اسیدوز /کتوز

 طبق الگوریتم:بدون ضایعه پوستی،بدون بوی خاص

 است. نارسایی مزمن کلیهعارضه مهم این بیماری، 

IQ  =لنرما . 

 درمان: 

 دهد.جواب نمی B12به ویتامین 

آلودگی، استفراغ، تنفس تند و علت خوابماهه با والدین منسوب به ۳شیرخوار مثال: 

گراد دارد. در بررسی درجه سانتی ۳9بستری شده است. در معاینه، تب  ICUهیپوتونی در 

وپنی، هیپوگلیسمی و آزمایشگاهی، اسیدوز متابولیک با آنیون گپ بالا، نوتروپنی، ترومبوسیت

 آمونیاک بالا و در ادرار کتون + گزارش شده است.

 MMAتشخیص =
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 : Iگلوتاریک اسیدوری تیپ 

 علائم:

 ماکروسفالی( 1

 یپوتونی( ها2

 ، کره آتتوزتشنج( 3

 دیستونی( 4

 آمونیای بالامتابولیک،  اسیدوز، خون، CSFاسید گلوتاریک در ادرار،  تشخیص:

 .مپورال دارداسکن مغز: ماکروسفالی و آتروفی کورتیکال بخصوص در نواحی فرونتوتتیسی

Rx: 

 pr( غذای کم 1

 ( دوز بالای ریبوفلاوین و ال کارنیتین2

 GABA( آنالوگ 3

 ( والپروات4

 کمبود سوکسینیل کوآ

 کتواسیدوز + -

 هیدروکسی بوتیرات در خون یا ادرار 3 واستواستاتی  اسیدوز متابولیک/ کتونوری +  -

- Glc .خون طبیعی است 

 درمان:

 هیدراته کربن/ اصلاح اسیدوز/ رژیم پرکالری

 اسیدوری موالونیک:

 MR/ FTT/ IUGR/ مس مفاصلتندرنس در ل /کاتاراکت /آتاکسی/ بزرگی کبد /هیپوتونی 

 low set ear/ برآمدگی پیشانی/ مژه بلند 


