
  
 

 

  مقاله گزارش مورد

  گزارش يك موردو بيماري پلي كيستيك كليه نوع اتوزومال مغلوب 
  تاديار دانشگاه علوم پزشكي مشهد كودكان، اسفوق تخصص كليه و مجاري ادرار، *ميترا ناصريدكتر 

 خلاصه
هاي كليوي مـشتق شـده   كيستيك كليه با كيست فرم اتوزومال مغلوب بيماري پلي     :مقدمه

و تـوارث   ) صـفراوي ديـس ژنـزي     ( كبـدي    مـادرزادي كننـده ادرار، فيبـروز      معاز مجاري ج  
 بـا     در دوران شيرخوارگي تظـاهر نمـوده       ًبيماري معمولا  .شودمشخص مي اتوزومال مغلوب   

درگيري كليه به صـورت فيبـروز در نـسج            .مرگ و مير بالا در سال اول زندگي همراه است         
 غير انسدادي مجاري جمع     درجات متغيري از اكتاز     با ، همراه بينابيني كليه در تمام بيماران    

  .باشدميها توبولو گرفتاري متغير كننده ادرار به صورت دو طرفه و قرينه 
ه مي تواند منجر به هيپرتانسيون پورتال و        كدرگيري كبد  به صورت فيبروز كونژنيتال كبد         

  . رد همواره وجود داًريباتق نهايتا خونريزي از واريس مري و شواهد هيپراسپلنيسم  شود
 ـد  كبـدي و كليـوي وجـود دار   يهمواره يك ارتباط معكوس بين شدت ابتلا    نحـوي كـه   ه ب

 ـر شديد كليوي معمولا درگيري خفيـف كبـدي دا         يبيماران با ابتلا   تـشخيص براسـاس    . دن
   .انجام مي گيردها هاي باليني و ويژگيهاي سونوگرافي كبد و كليهيافته

بطـور همزمـان درگيـري      اي است كـه      ماهه 23گزارش شده شيرخوار     بيمار :معرفي بيمار 
بـه صـورت    (و درگيـري شـديد كبـدي         شديد كليوي به صـورت نارسـائي پيـشرفته كليـه          

دارد كـه در مطالعـات      )  هيپرتانسيون پورتال و خونريزي از واريس مـري و هيپراسپلنيـسم          
  . گزارش شده استًقبلي ندرتا

ي كيستيك كليه، فرم اتوزومال مغلوب، نارسائي كليه، بيماري پل :كلمات كليدي    
 ، هيپرتانسيون پورتالفيبروز مادرزادي كبد

  مقدمه
    كيستيك كليه نوع اتوزومال مغلوببيماري پلي

    با اكتازي غير انسدادي مجاريكهاي است عارضه
صفراوي همراه با فيبروز  - ژنزي كبديكننده و ديسجمع

  .]2، 1[ شودمشخص مي پري پورتال
درگيري كليه در اين بيماران به طور شايعتر از       

. شوددرگيري كبد منجر به بروز تظاهرات باليني مي
 90 تا 10 اكتازي مجاري جمع كننده ادرار ممكن است

 هرچه ميزان درگيري .دكنها را درگير  از توبولدرصد
 كليوي بيشتر و يبولر بيشتر باشد شدت علائم ابتلاتو

   .]3[دبو تر خواهدز علائم باليني زودرسسن برو
 گروه مجزا 4اري براساس تظاهرات باليني به ـبيم      

   :]2[شودمي تقسيم

ناتال كه با درگيري شديد كليه در بدو نوع پري - 1     
 اندازه در اين حالت افزايش شديد .  استتولد همراه

ها، اختلال شديد در عملكرد كليه و ديسترس كليه
د در اثر هيپوپلازي ريه در بدو تولد وجود تنفسي شدي

   .ندشودارد و تمام بيماران در هفته اول تولد فوت مي
در نوع نئوناتال علائم باليني در ماه اول تولد  - 2     

ل زندگي در  تمام بيماران در سال اوظاهر شده و تقريباً
  . ندرواثر نارسائي كليه از بين مي

 6 تا 3 نين در س)شيرخوارگي(نوع انفانتيل  - 3     
 به صورت نارسائي كليه و هيپرتانسيون پورتال گيماه

   .كندتظاهر مي
درجات اندكي از ) نوجوانان(نيل ودر فرم ژو - 4     

 6 و علائم باليني در سنين ردنارسائي كليه وجود دا
 بروز هيپرتانسيون پورتال گي به صورت سال5 تا گيماه

   : آدرس،مسئول مقاله*
مشهد، خيابان تعبدي، بيمارستان 

  كودكان دكتر شيخ
E-mail: 
sheikh-hos@mums.ac.ir
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عكوس  تيپيك بيماري همواره ارتباط م در شكل.كندمي
  . ]4، 3، 2[ كليوي و كبدي وجود دارديبين شدت ابتلا

اين بيماري در اثر جهش در جايگاه ژني موجود در       
 ]5، 2، 1[رسد ميبه ارث ) 6p21(6بازوي كوتاه كروموزوم 

 تولد زنده 55000 در 1 تا 6000 در 1آن  ميزان وقوع و
  .]4[استگزارش شده 

  بيمار شرح حال 
 كيلوگرم 5/7 با وزن  اي ماهه23ختر دشيرخوار بيمار 

هاي ، تنفسعلت ديسترس تنفسي شديد است كه به
اسيدوتيك و تشنجات تونيك كلونيك ژنراليزه همراه با 

هاي ويژه كاهش سطح هوشياري در بخش مراقبت
 شيرخوار نكته غيرطبيعي سابقه زايماني .بستري شد

  . نداشت
مادر  .ستان  بودافغاناهل  تنها فرزند خانواده       بيمار 

تم ادراري  سابقه سنگ سيس. بوده سال27 و پدر ه سال23
سابقه نارسائي كليه، شت ولي در عمه بيمار وجود دا

  .شدذكر نمي پيوند در فاميل نزديك دياليز و يا
با  ماهگي با شير مادر و پس از آن 3 تا  بيمارتغذيه      

 .مي گرفت نيز تغديه كمكي ماهگي 6از  د، بوشيرخشگ
از لحاظ  .بودكامل تا زمان مراجعه واكسيناسيون 

و هنوز  داتايسبه سختـي مي  ،خير داشت تــأامليــتك
 سابقه بيماري  شيرخوارمادر. بودقادر به راه رفتن ن

  . نداشت در دوران حاملگي راخاصي
 در  در بيمارستان شدنسابقه دو نوبت بستري      بيمار 

 نوبت اول به علت  ماهگي داشت كه22 ماهگي و 19سن 
، ارشي و نوبت دوم نيز به علت تشنجتشنج و خونريزي گو

در هر دو . بوده استخونريزي گوارشي و فشار خون بالا 
رسائي مزمن هاي اوليه تشخيص نامورد پس از بررسي

  .ه بودداده شد )با علت نامشخص(كليه 
ديد  ديسترس تنفسي ش بيماردر معاينات اوليه      

  ولياسيدوتيك داشتو  )RR=44 (همراه با تنفس تند
حريكات دردناك بسختي  به ت. بود  طبيعيهاسمع ريه

 در دقيقه و 136تعداد ضربان قلب . دادجواب مي
  شدنبيمار در بدو بستري .بود 60/120فشارخون 
 ساعت اول 12حجم ادرار در طي نبود و اوليگوريك 

زاء هركيلوگرم وزن بدن ليتر به ايك ميليشدن  بستري
 و هاكليهبودن  لمسقابل  و  شكماتساع. در ساعت بود

  كبد نرمالاندازههاي ديگر معاينه بود ولي طحال از يافته
  . وجود نداشت ادمهادر اندام و بود

 كلر هي قند، كلسيم، سديم واگآزمايشدر بررسي       
آزمايش گازهاي خوني اسيدوز . طبيعي بودسرم 
) PH=7.01 ،PCO2=13.3 ، BE=-26.4(يك متابول

همچنين اوره و كراتينين افزايش . را نشان داد
 13 فسفر ،)=242BUN و =1/6Cr (داشتچشمگيري 
  . گزارش شد كه هردو افزايش داشت8/5و پتاسيم 

 گلبولهاي سفيد دتعدا شمارش گلبولهاي خوني  وفرمول
  و پلاكت1/7بين ، آنمي هيپوكروم با هموگلو20000

) ESR(سرعت رسوب گلبول قرمز . دادطبيعي را نشان 
 زمان پروترومبين همچنين .  منفي بودCRP بود ولي 79

)PTT (50زمان ترومبين ثانيه و  )PT (15 ثانيه با 
 30 تا 25 تعداد در آزمايش كامل ادرار. بود% 72فعاليت 

كشت با اينحال  .داشت) 1(+لكوسيت و گلوكز خفيف 
  . منفي بود و كشت خون ادرار

د ها شفاف و فاقريه رافي قفسه صدريگراديودر       
 در سونوگرافي .)كارديومگالي(بود وبولر قلب گلو  ارتشاح
كليه چپ به (هر دو كليه بزرگتر از حد طبيعي شكم 
و  ) ميليمتر35×99و كليه راست  ميليمتر 32×93 ابعاد
   كبد. بودهاي متعدد كوچك اكوژن، داراي كيستًكاملا

داراي ابعاد نرمال و اكوي پارانشيمال غيريكنواخت 
ابعاد و اكوي  . بود فاقد توده فضاگير و)فيبروز كبدي(

  .بودندطبيعي  طحال و پانكراس ،كيسه صفرا پارانشيمال
 شواهد ،اختلال شديد رشد،  بالينيعلائمبا توجه به       

نارسائي پيشرفته كليه و وجود كليه هاي بزرگ و اكوژن 
بيماري تشخيص ، هاي كوچك متعددراه با كيستهم

 Autosomal(ب لوال مغوزوماتكيستيــك كليـه پلي
recessive polycystic kidney disease( داده 

  .شد
.  بودطبيعيسونوگرافي كليه از والدين انجام شد كه       

اختلال (دار بدليل نارسايي پيشرفته كليه، اورمي علامت
بيمار مورد دياليز صفاقي )  مكررياهشنجهوشياري و ت

ا هتشنج پس از شروع دياليز صفاقي. حاد قرار گرفت
 و تغذيه برطرف گرديد اختلال هوشياريو كنترل 

  .خوراكي نيز شروع شد
 از شروع دياليز صفاقي دچار  ساعت پس48بيمار       
شد كه در آزمايشات انجام شده همزمان، شديد مز همات

در اينحال . كردجلب توجه مي) 59000(افت پلاكت 
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PTT و PT  پس از اقدامات اوليه جهت . نرمال بودبيمار
با تزريق خون كنترل خونريزي شامل تجويز پلاكت و 

 منشاء خونريزي از واريس رسيدتوجه به اينكه بنظر مي
رتال در زمينه فيبروز به علت بروز هيپرتانسيون پو(مري 
انجام شد كه دئودنوسكوپي گاستروفاگو، ازوباشد) كبدي

معده و مري تحتاني  يك سومدر را  2درجه واريس مري 
پس از اسكلروتراپي خونريزي گوارشي كنترل  . نشان داد

، بيمار با دستورات شدن روز پس از بستري 12شد و 
   .رخص شد مداروئي

 (ESRD)با توجه به درگيري پيشرفته كليوي       
 50ي مزمن بود كه پس از  دياليز صفاقايكانديدبيمار 

 Continuous(ال مداوم ــ ديــاليز پريتونئروز كاتتر
Ambulatory Peritoneal Dialysis( )CAPD( 

در دياليز صفاقي مزمن و پس از آن تحت  شدگذاشته 
 ساعته در طي روز و 4به صورت انجام سه سيكل منزل 

تا زمان  قرار گرفت و ساعته در طي شب 12يك سيكل 
  . داردادامه CAPDبرنامه نيز گزارش 

  حثب
وب، ـال مغلــك كليه فرم اتوزومــكيستياري پليــبيم

شايعترين بيماري كيستيك ارثي كليه است كه در دوران 
طيف كلينيكي  .]4[كندشيرخوارگي و طفوليت بروز مي

و از مرگ در دوران پري ناتال است بيماري بسيار متغير 
است تا دوران بلوغ كه ممكن را  خفيف هايشكلتا 

  .]4، 2[تشخيص داده نشود شامل مي شود
، نشاندهنده وجود جايگاه ژني linkage مطالعات      

اين ژن به  .]PKHD1 (]1 ،2 ،4( است 6در كروموزوم 
ميزان بالا در كليه جنين و به ميزان كمتر در كبد ارائه 

مشخصه بيماري بروز تغييرات پاتولوژيك در  .]4[مي شود
در كليه هيپرپلازي مجاري جمع . كليه و كبد است

كننده ادرار همراه با تغيير در عملكرد توبولر از وضعيت 
مايع ترشح شده . افتدجاذب به وضعيت ترشحي اتفاق مي

تليال هاي فوق غني از فاكتور رشد اپيتوسط سلول
)EGF (عث تشديد پروليفراسيون  اين فاكتور باو است

-تركيب هيپرپلازي سلول. شودتليال ميسلول هاي اپي
تليال و ترشح مايع بدرون لومن توبولر منجر به هاي اپي

  .]4[اكتازي قابل توجه مجاري مي گردد
مجاري  درصد 90 تا 10بسته به شدت بيماري       
 كه اين امر منجر به بروز ]4، 2[شوند ميكننده درگيرجمع

متغيري از اختلال عملكرد كليه و هيپرتانسيون درجات 
ها  متناسب با شدت درگيري ممكن است كليه ودوشمي 

با ناتال  پريشكل. ]3، 2، 1[ افزايش سايز پيدا كنندًشديدا
 همراه است وها توبول% 90و اكتازيدرگيري شديد كليه 

در نوع  ولي دوشميمنجر به نارسائي پيشرفته كليوي 
و تنها وي ـ كليين ميزان ابتلاكمتريجوانان 

 و درجات اندكي از شودديده ميها توبول% 10ازياكــت
  .]2[نارسائي كليه وجود دارد

تواند ناتال ميدرگيري شديد كليه در نوع پري      
ليگوهيدرآمنيوس و سندرم  او،منجربه كاهش توليد ادرار

 در  و قفسه صدري كوچكيپوپلازي ريهكه با هپوتر شود 
مرگ در اثر بروز پنوموتوراكس و  منجر به هايتن

  .]6، 2[شودمشكلات شديد تنفسي پس از تولد مي
درگيري كبد به صورت فيبروز كونژنيتال كبد       

)CHF (44در و  ]4، 3، 2[تقريبا همواره وجود دارد %
- ديده مي   كبديماران در زمان تشخيص شواهد ابتلابي

 يعلائم باليني ابتلاان بيمار% 75در سير بيماري . دشو
 يدر تمام موارد ابتلاولي  ]2، 1[كنندكبدي را پيدا مي

  .هستند طبيعيهاي عملكرد كبدي تستكبد، 
فيبروز كونژنيتال كبد در اين بيماران منجر به بروز       

 .]2[شودهيپرتانسيون پورت با مكانيسم ناشناخته مي
ونريزي از ، خر باليني اصلي هيپرتانسيون پورتتظاه

واريس مري و بروز آنمي و ترومبوسيتوپني به علت 
در يكي از عوارض كبدي  .]7، 3، 2[هيپراسپلنيسم است

 ردنژيت صعودي است كه تمايل به عود دالااين بيماران ك
منجر و مرگ سمي و ممكن است به آبسه كبدي، سپتي

  .نژيوكارسينوما نيز گزارش شده است مواردي از كلا .شود
درمان اين بيماران علامتي و درمان عوارض بيماري       

شامل كنترل فشارخون سيستميك و درمان علامتي 
نارسائي مزمن كليه و استفاده از روش هاي جايگزين 
كليه شامل دياليز و پيوند كليه در بيماران  با نارسائي 

  .]6، 3[باشد پيشرفته كليوي مي
گيري كليه آگهي بيماري بستگي به شدت درپيش      
 ًنوزادان متولد شده با درگيري شديد كليوي، اكثرا. دارد

به علت مشكلات حاد تنفسي ناشي از هيپوپلازي ريه، در 
درگيري كه  يبيماران. ]6، 2[د شوندوره نوزادي فوت مي
 دوره نوزادي را پشت سر    ي دارند وكليوي با شدت كمتر

ليوي دچار نارسائي پيشرفته كگذارند ممكن است مي
در يك .  سن بروز نارسائي كليه متغير است. شوند
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دار مطالعه روي بيماراني كه در دوره شيرخوارگي علامت
در % 90 سالگي و 5در % 36 سالگي، 2در % 11شدند 

  ما بيمار.]2[ سالگي دچار نارسائي پيشرفته كليه شدند20
. نشان دادرا م نارسائي كليه ي ماهگي اولين علا19نيز در 
گروهي كه دوره در نين ميزان بقاي اين بيماران همچ

و تا % 82  سالگي9تا اند شيرخوارگي را پشت سر گذارده
با بهبود روش . ]6[گزارش شده است %79  سالگي15

هاي درمان طبي نارسائي كليه، اميد است كه ميزان بقا 
  .در بيماران افزايش يابد

نيتال كبدي پيامد دراز مدت بيماران با فيبروز كونژ      
گرچه هيپرتانسيون پورتال  .بدرستي تعيين نشده است

در اين بيماران شايع است اما خونريزي از واريس مري 
   .در موارد كمي اتفاق مي افتد

نارسائي پيشرفته به  تلابمپيوند كليه در بيماران       
 باعث بهبود پيش آگهي شده است اما مشخص هكلي

ماران پيوند شده مشابه  در بيCHFنيست كه آيا سير 

در يك  موارد با درگيري خفيف كليوي است يا نه؟
 5/14 بيمار پيوند شده كه به طور متوسط 14 درمطالعه 

 4كه گزارش شده  مورد فوت 5سال پيگيري شدند، 
مورد مربوط به عوارض ناشي از فيبروز كونژنيتال كبد 
شامل نارسائي كبد پس از پيوند و يا سپتي سمي در 

 نارسائي كبد عوارض .ينه اتساع مجاري صفراوي بودزم
موارد مرگ و % 80بيماران پيوندي ظاهر شده و % 79در 

  ..]3[بودمير پس از پيوند ناشي از عوارض كبدي 

  سپاسگزاري
فر و شركت ، آقاي دكتر كيانياز آقاي دكتر علمداران

 صفاقي سرم سازي ثامن بويژه بخش مديريت دياليز
 كه در تشخيص و درمان اين )و همكارانآقاي جاوداني (

  . بيمار همكاري نمودند تشكر و قدرداني مي شود
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Autosomal recessive polycystic kidney disease:  a case 
report  

M Naseri* MD, Assisstant Prof of Pediatrics, Mashhad University of Medical Sciences 

Abstract  
Background: Autosomal recessive polycystic kidney disease is 
characterized by renal collecting duct cysts, congenital hepatic 
fibrosis (biliary dysgenesis) and autosomal recessive pattern of 
inheritance.  
The disease usually manifests in infancy, and has a high 
mortality rate in the first year of life.  
Kidney involvement is always present and manifests as variable 
degrees of non-obstructive collecting duct ectasia, usually in 
bilateral and symmetrical fashion and interstitial fibrosis.  
Patients almost always have also hepatic involvement as 
congenital hepatic fibrosis (periportal fibrosis with anomaly and 
dilatation in intrahepatic biliary ducts) that can cause portal 
hypertension with esophageal varices, bleeding and 
hypersplenism.  
The relative degrees of kidney and liver involvement tend to be 
inverse: Children with severe renal disease usually have milder 
hepatic disease and vice versa.  
Case report: This paper presents a 23-month old female with 
progressive renal failure and hepatic involvement (portal 
hypertension, esophageal varices bleeding and hypersplenism), 
which has been reported rarely. 

Kay Words: Polycystic kidney disease, Autosomal recessive, 
Renal failure, Hepatic involvement, Biliary dysgenesis 
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