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  مقدمه 

و  نهاي آنا با هدف كمك به مبتلايان به سيستينوزيس، خانواده اطلاعات موجود در اين كتابچـه اطلاعات موجود در اين كتابچـه اطلاعات موجود در اين كتابچـه اطلاعات موجود در اين كتابچـه 

 شـما  . اسـت  شدهتهيه بيماري و درمان آن  اينو به منظور شناخت بيشترمراقبين سلامت 

و بخواهيد كـه  يد كني را مطرح هاي مهم شده و پرسكره را مطالع توانيد آن ميسر فرصت 

  . دهمتخصص تغذيه به آن پاسخ د اينكه پزشك متخصص يا
  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  



  :نكات روشن شده از سيستينوزيس 
  

  سيستينوزيس چيست ؟
سيستينوزيس بيماري متابوليكي است كه با تجمع غيرطبيعي آمينواسيد سيسـتين در اعضـاء مختلـف    

اعضاء مختلف در سـنين متفـاوتي    اما،.شود المعده و مغز مشخص مي كليه ، چشم ، عضله ، لوزه بدن نظير

  .شوند مبتلا مي

  

  سيستين چيست ؟
آمينواسيدها مواد ساختماني اصلي هستند كه هرگاه به هم بپيوندند بـه  . سيستين يك آمينواسيد است

ناچار بايد در تشـكيلات  ه اين پروتئين ب. تآيند كه  براي حيات فرد ضروري اس در مي)) پروتئين((شكل 

آمينو . شوند متابوليزه يا شكسته شود مي ناميده)) موليزوز((هاي بدن قرار دارند و  خاصي كه درون سلول

بـراي   توانند مجدداًُ مورد استفاده بدن قرار گيرند ولـيكن  اسيدهاي حاصله از شكسته شدن پروتئين مي

  .م انتقال يابندوزبايد به خارج از ليزو اين كار

  

  علل ايجاد سيستينوزيس چيست ؟
ها مختـل باشـد و لـذا سيسـتين      آيد كه سيستم انتقال سيستين از ليزوزم اين بيماري زماني بوجود مي

شود كه  هائي مي تجمع سيستين سبب بوجود آمدن كريستال. م را پيدا نمايدواجازه تجمع در درون ليزوز

  100تـا   50هاي چنين بيمـاراني حـدود    محتواي سيستين در سلول. دشو مانع عملكرد طبيعي سلول مي

  .برابر افراد عادي است

  

  است ؟ چگونه فرزندم به اين بيماري مبتلا شده
ولـي، اصـولاً   . يستنهم و مسري  بودهاين بيماري عفوني ن. مغلوب استسيستينوزيس يك بيماري ارثي 

بخوبي قابـل توصـيف     عيتي كه در فرزند شما اتفاق افتادهامروزه وض. نداژنتيك قابل انتقال هاي  بيماري

ناميـده   از پدر و مادر هر دو به ارث برسد بيماري اتـوزومي مغلـوب   بيماري هرگاه ژن مسبب يك . است

. باشـد  وجود داشـته  ينقص ،زنند در هفت ژن آن كه تخمين مي دارد ژن  000/30بيش از  هر فرد. شود مي

) بعنـوان مثـال سيسـتينوزيس   (همسرتان هر دو حامل نقص ارثي مشـابهي  اگر بر حسب تصادف شما و 

احتمـال  . باشيد، در هر حاملگي به نسبت يك به چهار، فرزند شما شانس ابتلاء بـه سيسـتينوزيس دارد  

 000/200تـا يـك در    000/160شيوع اين بيماري خيلي كم و يـك در  . ابتلاء دختران و پسران مشابه است

  .است تولد زنده

  

  

  

  

  

  



  

  
  

  

  

  ).مثلث(ند كن دو نقص ارثي مشابهي را حمل ميدر اين دياگرام مادر و پدر هر 

يعنـي  كـودك  به بيماري از پدر و مادر  انتقالشود به نسبت يك به چهار شانس  ميهر بار كه مادر حامله 

  .وجود دارد بتلا به سيستينوزيسا

    كودك غير مبتلا و غير ناقل

  كودك غيرمبتلا ، ناقل نقص ارثي

  

  

    كودك مبتلا

    كودك غيرمبتلا، ناقل نقص ارثي

  

اي نيست كه پيشگويي نمايد كدام اسپرم و كدام تخمك با  شود هيچ وسيله اي بسته مي هنگامي كه نطفه

پـدر توأمـاً   ز در حاملگي يك تخمك از مادر و يـك اسـپرم ا  . آورند هم ملاقات كرده و نطفه را بوجود مي

  .ندده  جنين را تشكيل مي

سـوم بـه   هـائي مو  بر روي رشـته  DNAصورت ه سلول تخمك و يا اسپرم اطلاعات ب ه يدر درون هست

ي كودك راتعيـين   ها ، موي سر و غيره همين اطلاعات است كه رنگ چشم. دشو ذخيره مي)) كروموزوم((

  .استبوط به آن و هر نوع اطلاعات مرارثي  ي ناقل نقيصه يا  كرده و

  

        ؟؟؟؟علائم بيماري سيستينوزيس كدامندعلائم بيماري سيستينوزيس كدامندعلائم بيماري سيستينوزيس كدامندعلائم بيماري سيستينوزيس كدامند

  : دارد سه شكل باليني سيستينوزيس

  ) نفروپاتيك(سيستينوزيس شيرخوارگي  -

  )  ديررس(سيستينوزيس نوجواني  -



  ) خيم خوش(سيستينوزيس بالغان  -

ديـررس   سيستينوزيس شيرخوارگي و. كند رساند و تنها چشم را مبتلا مي نوع بالغان به كليه آسيب نمي

. نيـز متفـاوت اسـت    دهنـد و شـدت و سـير آن    ا نشـان مـي  در سنين متفاوتي نخستين علائم خـود ر 

ماهگي، بـا پرنوشـي، پـر ادراري ، تـأخير رشـد ، نرمـي        18تا  6سيستينوزيس شيرخوارگي معمولاُ در 

كه به آن اين علائم در حقيقت ناشي از يك مشكل كليوي است . دنك آبي تظاهر مي وان و حملات كماستخ

 از طريـق  به مقدار زيـاد مواد مغذي و املاح بيماري در اين . شود توبولوپاتي يا سندروم فانكوني گفته مي

انباشـته  هائي  كريستال) بعد از سن يكسالگي(در چشم مبتلايان به سيستينوزيس . درو ادرار از دست مي

هاي سفيد خـون ايـن    در گلبول ،ر اينعلاوه ب. شود در بيمار مي)فتوفوبي(ترس از نور سبب كه  شود  مي

د كـه بـه كمـك آن    شـو   باشد مقادير زيادي سيستين جمع مـي  داشتهبيماران بدون اينكه اثرات سوئي 

 طبيعـي  عملكرد ،در صورت عدم درمان به مرور مبتلايان به اين بيماري. شود مينهايي  تشخيص بيماري 

چنانچـه  . شـوند  مي مبتلا  الگي به نارسائي پاياني كليهس 12تا  6شان از دست رفته و معمولاُ حوالي  كليه

گرفتـار  جديـد  ي كليه  ،و به سن بزرگسالي برسند كرده دريافت كليه پيوند به سيستينوزيس، يانمبتلا

كـه در قسـمت درمـان اختصاصـي     (آمين  درمان با سيسته چنانچه بهرحال ولي ، .داين بيماري نمي شو

. اعضاء بدن شـوند سايرعوارض تجمع سيستين در  گرفتار آنها ممكنست د،در آنان ادامه نياب )خواهد آمد

. تيروئيـد باشـد   هكاري غد كم يا عضلات ، اشكال در بلع ، ديابت وبه صورت ذوب  اين عوارض ممكنست 

  .پيدا نمي كننداين عوارض را  تماميبيماران همه ي  بهرحال ولي ، 

  

        درمان سيستينوزيس چيست؟درمان سيستينوزيس چيست؟درمان سيستينوزيس چيست؟درمان سيستينوزيس چيست؟

 ـبيمار بستري  بايد درمان و تجويز صحيح داروهاغالباً براي شروع  ه و مـدتي در بيمارسـتان اقامـت    دش

 1مراقبت و پيگيري بصورت سرپائي ابتدائاً هـر  . ت مي يابدندرت بستري ضروره بعد از آن ب. داشته باشد

سـوق  سوي يك زندگي عادي ه اين كودكان را بايد ب ،حالهررد. ماه خواهد بود 4تا  3سپس هر  ماه و 2تا 

  .ندنكد كه داروهاي خود را مصرف كرد بايد تأكي ولي اد،د

  

        ::::درمان علامتيدرمان علامتيدرمان علامتيدرمان علامتي
سديم ، پتاسـيم ،  زيادي مقادير  ر به تغليظ ادرار خود نبوده وي كودكان مبتلا به سيستينوزيس قاد كليه

و  اين بيمـاران در حقيقـت جبـران    درمان علامتي. نندك و مواد شبه كارنيتين دفع مي كربنات فسفر ، بي

 سـت ممكن يستند، از اين رو،لبته تمام بيماران شبيه هم نا. اتلاف اين مواد از طريق ادرار است جايگزيني

تنظيم  با شرايط بيمار مطابق طبيب درمان علامتي رابه همين جهت، . دباش  نداشته را علائمبرخي  بيماري

  .مي كند

ليتـر آب از طريـق ادرار از دسـت     2-3اين كودكان بايد مقادير زيادي آب بخورند، زيرا روزانـه   •

خيلـي   تا زماني كه سن بيمـار . نه هستندآنها شب و روز تش كه و به همين جهت است دهند مي

 اوسـاعت بـه    3تا  2ساعت و در شب هر  روز هر يك درآب بخورند بايد  دتوان است و نميپائين 

در شب بـه قـدر كـافي آب    ي حت است قادرخود  اود، يماه رس 10تا  8ولي وقتي به سن . ادآب د

بهرحال بايد اطمينان حاصل نمود كه هميشه يك شيشه آب در اختيار بيمـار باشـد و در   . دبخور

هـر مقـدار   تـا  بايد كودك را آزاد گذاشت . دشوباشد كه مرتب پر  يك فلاسك داشتههم مدرسه 

  .آب بخورد ،دارد دوست 



همـين   بـه . نيز بايد جبـران شـود  )ت و فسفركربنا سديم، پتاسيم، بي(ها  دفع ادراري الكتروليت •

كه دارد  غالباً ضرورت . شود غذاي آنها بايد پرنمك باشد دفع مي انچون سديم از ادرار آن، جهت

يم نيز از ادرار كربنات و پتاس اين كودكان بي. دكنن مصرف هم نمك تكميلي به شكل كلرور سديم

يا سيترات سديم و (كربنات پتاسيم  سديم و بي كربنات توان با تجويز بي د كه مينكن خود دفع مي

سـديم   دفع كربنات بيمار ناچيز ولي دفع بي، چنانچه . دكرآن را جبران ) سيترا ه نام پليپتاسيم ب

طور تكميلي كلرور سديم و كلـرور پتاسـيم تجـويز    ه و پتاسيم او زياد باشد در آن صورت بايد ب

با آب يا نوشـيدني ديگـر مخلـوط     را بايد باز كرده وها  سال كپسول 5تا  4در كودكان زير . شود

تا چهـار بـار در روز    سهرا مي توان در ها مكمل و توانند كپسول بخورند كودكان بزرگتر مي. دشو

. كپسـول و بعضـاً بيشـتر نيازمندنـد     15تـا   10كم به  اما اكثريت اين كودكان دست. دكرتقسيم 

، بـه  مـي يابـد  ها كاهش  اري الكتروليتدفع ادرشود،  مي نارسائي كليه  گرفتار بيمارهنگامي كه 

  .دمي كنرا تعديل  ها  همين جهت طبيب معالج دوز مكمل

غالبـاً  )ه ويـژه در خردسـالي  ب(سيستينوزيس مبتلا به  كودك. بخورد غذا درستي بهكودك بايد  •

بـراي تـأمين    او اين در حالي است كه . كنند مياستفراغ دائم علاوه بر اين برخي . است،اشتها  كم

ويژه ه ب(كه چرا بعضي مواقع نشان مي دهد ه خوبي باين . استد نيازمند كالري تكميلي رشد خو

 به آنـان  كه از طريق لوله نازوگاستريك يا گاستروستوميمي يابد  ضرورت ) سال اول  يكي دودر 

  .تاس  كوتاهمدت  استفاده ي آن  رددر اكثريت مواالبته ، . داد  داروهايا و  غذا

 ـ  • كـار  ه ايندومتاسين يك داروي ضدالتهابي است كه براي درمان آرتريت روماتوئيد و كمـردرد ب

. دكـر آب و الكتروليت از آن استفاده توان در اين بيماري نيز به منظور كاهش دفع  رود، اما مي مي

آب از مصـرف   ،و از اين طريـق  هدكراين دارو حجم ادرار را كم مبتلا به سيستينوزيس  در كودك

 ـ در بعضي از بيمار. كاهد مي% 50و بعضاً % 30مورد نياز حدود   ناان اين واقعه با بهبود اشـتهاي آن

همچنين ايـن كـودك در   . اي كه تغذيه از راه لوله معدي ديگر ضرورتي ندارد به گونه ،همراه است

متاسـين  ايندو. خوردن و ادرار كردن از خواب بيدار شـود  طول شب ديگر نياز ندارد كه براي آب

اين دارو عوارض جـانبي چنـدي نيـز دارد كـه عمـدتاً      . شود معمولاً براي چندين سال تجويز مي

  .گوارشي است

 Dدوز مناسبي از مشتقات ويتامين . نرمي استخوان در اين بيماران بايد پيشگيري يا درمان شود •

 مـي اسـتخوان  سـبب نر مدر حقيقت . دكرتجويز ) خوراكي يا تزريقي(ميك طور سيسته را بايد ب

رت صـو ه ب(تكميلي  فسفر ممكنست نيازمند تجويز ،بيماربه همين جهت .استدفع ادراري فسفر

  .دباش) محلول ژولي يا قرص فسفات

چربي  تا دهد كارنيتين اجازه مي. شود و سطح سرمي آن پائين است كارنيتين از راه ادرار دفع مي •

در صبح و يـك  بار  صورت يكه توان ب ا ميكارنيتين ر. دشوو انرژي توليد  دهدر عضله مصرف ش

  .دكرنوبت در شب تجويز 

 ـ بعضاً غده تيروئيد نمي. كند نيز ضرورت پيدا مي ها برخي موارد تجويز تكميلي هورمون • ه تواند ب

يز تجو) قطره يا قرص(صورت تيروكسين ه اين هورمون باز اين رو، . دنكقدر كافي هورمون توليد 

اين وضـعيت در  . يابد مكنست تجويز انسولين نيز ضرورت م ،دشورض چنانچه ديابت عا. شود مي

در ايـن زمـان    فتـد كـه بعضـاً مـوقتي اسـت،      ممكنست اتفاق بي پيوند يكهاي اول بعد از ماه

آمـين درمـان    در كودكاني كه با سيسته. دنكت به قدر كافي انسولين توليد المعده قادر نيس لوزه



روئيد و پانكراس را از آسـيب  تي غده زيرا اين دارو .ورت داردندرت ضره ها ب شوند اين درمان مي

دريافـت  د ممكنسـت نيازمنـد   رشـان تـأخير دا   بلوغ  كهپسران برخي از نوجوان. دارد مي صونم

ناكـافي   بيمار رشد ،آب و الكتروليت بهبود تعادلرغم  همچنين چنانچه علي .تستوسترون باشند

 7(هورمون رشد را بايد بصورت تزريق زيرجلدي روزانـه   .بجا باشدباشد تجويز هورمون رشد نيز 

  .دكربار در هفته تجويز  6يا ) هفتهروز 

  

        ::::درمان اختصاصيدرمان اختصاصيدرمان اختصاصيدرمان اختصاصي
ايـن  . اسـت   ها درون سلول در هدف از درمان اختصاصي سيستينوزيس كاهش تجمع سيستين •

اختن و آمين قابل دستيابي است زيرا ثابت شده است كه در به تأخير انـد  هدف با تجويز سيسته

آمين باعث بهبود رشـد ايـن كودكـان     همچنين سيسته. يا پيشگيري از نارسائي كليه مؤثر است

  .دنك ا براي چنين درماني هدايت ميپزشك معالج شما ر. شود مي

تـا   5كه اين زمان از  به طورياست ،  خيلي كوتاه آنتأثير زمان آمين اين است كه ويزگي سيسته •

به بيمـار تاكيـد    بايد تجويز كرد وچهار بار روزي  ن رو، بايد دارو رااز اينيست،  بيش تر ساعت 6

 دائـم  تنها زماني مـؤثر اسـت كـه     اين دارو همچنين .ندكمصرف  را كپسول ساعت 6هر  كردكه 

لبته بسيار مهم ا. بكار برده شود) به منظور كنترل بيماري(طور نامحدود ه روزي بعد از روز ديگر ب

تـأثير دارو را  ،ميـزان  معين  يلهاي سفيد در فواص گيري ميزان سيستين گلبول است كه با انداز

آمـين   سيسـته  ممكنسـت  متأسـفانه . ارزيابي كـرد و دوز آن را تعديل  و تحمل بيمار را  سنجيد

وفـور   بـه  شكم و غيـره تهوع ، استفراغ ، درد  مانند گوارشيعلائم  .داشته باشد جانبي يعوارض

 ـ) بد بو(تنفس . دنده به امپرازول پاسخ مي ولي،  ديده مي شود ويـژه در نوجوانـان يـك    ه نيز ب

اي  اين بوي بد ناشي از فـرآورده ( از شدت آن كاستتوان آن  ه طرق مختلف مياما ب ،استمسئله 

  ).شود آمين توليد مي است كه از متابوليسم سيسته

تلايان به سيستينوزيس بسيار سودمند است ولـيكن بايـد   ثابت شده است كه پيوند كليه در مب •

آمين به منظور پيشگيري از عوارض ديررس بيمـاري بايـد ادامـه     توجه داشت كه تجويز سيسته

  .يابد

آمـين بـه منظـور     قطـره چشـمي سيسـته    ،اند در كودكان و بزرگسالاني كه پيوند كليه نيز شده •

آمـين   قطره چشمي سيسته. شود استفاده  مچنانبايد ه برداشتن كريستالهاي سيستين در قرنيه

آمين هنوز  قطره چشمي سيسته. شود مصرف  ) بطور نامحدود(بايد مرتباً و روزي بعد از روز ديگر 

پزشك معالج قادر به هدايت شما براي تجويز آن و چگـونگي  . است اجازه ورود به بازار را نگرفته

  .باشد تهيه آن محصول مي

  

        تحمل درمان تحمل درمان تحمل درمان تحمل درمان 

مقدار زيادي دارو بخورند كـه  چون آنها مجبورند . براي اين كودكان دشوار است  يدرمانت دستورات اجاب

دانيم كه با درمان صحيح كودك، شـرايط او بهبـود    مي. آمين است ساعته سيسته 6مصرف آنان جمله از 

عـوارض بيمـاري در    بروزسبب  او  كه درمان ناكافيصورتي در . افتادمي به تأخير   يافته و نارسائي كليه

بايـد   ريافت داشته باشد،ده كودك پيوند كليچنانچه  همچنين،. مي شودا نهايتاً در بزرگسالي كودكي و ي



نيز براي حفـظ   را آمين و سيسته هدمصرف كرشوند را  تجويز ميپيشگيري از رد پيوند  برايداروهائي كه 

  .ادامه دهد همچنان ساير اعضاء

آمين را ادامه دهد يـا   د كه آيا سيستهشو اين بيماري بعضاً دچار اين وسوسه ميكودك و نوجوان مبتلا به 

  ؟ نه

 ي تجويزشـده داروهـا مقـدار  شـود،   است كه درمان طبي بكار گرفته مـي  مويد آن)) تحمل خوب((بيان 

به پزشك معالج نيـز مراجعـه   رعايت شده و  غذائيرژيم   ، همچنينشوند منظم مصرف مي بوده وصحيح 

  .دكن  مي

البتـه  . نظـم اسـت   بـي د و درمان شو نمي گرفتهآنست كه دستورات داروئي  بكارمويد)) بد تحمل((بيان 

ي مـدت  هر چند وقت،  هاي مزمن ممكنست مبتلا به سيستينوزيس نظير تمام مبتلايان به بيماريان كودك

 ـن چـو  خيلي كم ديده مي شـود،  ضعيت در كودكان خردسال اين و. دكم شو شان تحمل كوتاه طـرز  ه ب

  .تر است در نوجوانان شايع درمان مشكلات تحمل. ندخور  را مي شانتمام داروهاراحت آوري  شگفت

  

نظمي در مصرف نظمي در مصرف نظمي در مصرف نظمي در مصرف     از يك دوره بياز يك دوره بياز يك دوره بياز يك دوره بيپس پس پس پس     به چه نحوه مي توانبه چه نحوه مي توانبه چه نحوه مي توانبه چه نحوه مي توان    د ود ود ود وكركركركرپيشگيري پيشگيري پيشگيري پيشگيري     درماندرماندرماندرمان    تحملتحملتحملتحمل    مشكلمشكلمشكلمشكلاز بوجود آمدن از بوجود آمدن از بوجود آمدن از بوجود آمدن     توانتوانتوانتوان    ميميميميچگونه چگونه چگونه چگونه 

        د ؟د ؟د ؟د ؟كركركركردوباره رژيم را برقرار دوباره رژيم را برقرار دوباره رژيم را برقرار دوباره رژيم را برقرار     ،،،،هاهاهاهادارودارودارودارو

اطلاعـات در  : داده شود نابه خانواده آن لازم  طلاعاتيمار هنوز خردسال است اهنگامي كه ب بايد •

دارو  مصـرف   آن كـه  خصوص بيماري و پيامدهاي آن، نقش هر دارو و عوارض بيمـاري هنگـامي  

بـا   كـار  ايـن   .دمـي خـور  دك تمـام داروهـايش را   ند كـه كـو  شـو مطمئن   بايدوالدين .  دشون

صـلابت  يـد  براي مصرف دارو كـودك خردسـال با  . ي شود تشويق،حوصله و صرف وقت ميسر م

ي كودك  شوند كه داروها ه ميوسوس دچار والدين نيز اً خودبعض ولي،.دنكوالدين خود را احساس 

  .صورت بگيردبايد چنين كاري نند، اما نكرا كمتر  شان

چنـد سـال    كـه در  ويژه ايـن ه ب ،دشواطلاعات بيشتري  فراهم  هر چه بيشتر تلاش كرد تا  بايد •

امـروزه بـه   . و بيشتر نيز خواهد شد درباره سيستينوزيس به دست آمدهزيادي اطلاعات گذشته 

كمـا اينكـه   . انـدازد  عوارض بيماري را بـه تـأخير مـي    ،است كه درمان صحيح خوبي روشن شده

شـد بـه    كه بيست سال پيش ديده مي) المعده و كبد غده تيروئيد ، لوزهنظير گرفتاري (عوارضي 

شـود عـوارض ديـررس     همچنين تصور مـي . شود آمين ديگر مشاهده نمي كت مصرف سيستهبر

  .فتدبيو عصبي نيز با درمان به تأخير  عضلاني

ولـي ممكنسـت بـراي بيمـار و     ، د كه در درجه دوم اهميـت اسـت   وجود دارهم  ديگري نكاتي •

ر زيـادي داروي  دامق ،خوردن مرتبحقيقتاً. باشد اش ضروري بوده و اهميت حياتي داشته خانواده

        ::::ددددكنكنكنكن    بهتربهتربهتربهتررارارارا    موارد زير ممكنست تحمل بيمارموارد زير ممكنست تحمل بيمارموارد زير ممكنست تحمل بيمارموارد زير ممكنست تحمل بيمار. چندان كار آساني نيست صبح، ظهر و شب ان هم  متفاوت

از   هم آناناز مصرف بندي شوند و بسته ههفت به تعداد مصرف يك يئها بهتر است داروها در جعبه  -

  .هفته شروع شودابتداي  

  .باشد نده دههوشيار نكات حاوي  ها  قرص  جعبه  -

  .دكنناستفاده  نمايند، مي كميا برطرف كرده وي بد دهان و بدن را هائي كه ب از فرآوردهمي توانند   -

  

  

        ::::نوجوانينوجوانينوجوانينوجواني    يييي    وهوهوهوهمشكلات خاص درمشكلات خاص درمشكلات خاص درمشكلات خاص در



د تـا  نكنز از حمايت خود كاسته و كمك در نوجواني، والدين و تيم پزشكي كودك بايد روز به رو •

  :دناصول زير نيز سودمند . خود بيمار مسئوليت را بعهده بگيرد

وارد  يعني با او بـه درسـتي   به حساب آوردفعال در اداره بيماري  عضو عنوان يكه نوجوان را بايد ب -الف

  .و مشكلات وخطاها را در ميان  گذاشت بحث شد

در   آنـان  ظـار و عـوارض احتمـالي   بايد اطلاعاتي از بيماري، تأثير داروهاي مختلف ، نتايج مـورد انت  -ب

  .تيار او گذاشته شوداخ

  .زياد مي كند بايد اجتناب شود  را اضطراب كهو وحشت از ايجاد ترس  -ج

از اين . دبيشترمي كن در بيماررا درمان تحمل اتترديد  سيستين گلبولهاي سفيد يزانم منظم پايش   -د

   .دي  استفاده شواطلاعات كافي با نوجوان از چنين  رو ، مهم است كه بعد از صحبت

. به حرفهاي او گوش كردبر عكس بايد   ،سرزنش كردكه تحملش پائين آمده است را نبايد  را ينوجوان -ه

  .است نيازمند كمك به هر طريق ممكن ، فردي است كهكند نوجواني كه داروهايش را مصرف نمي

ق ي اتفـا مشكلات جـد  بعضاً تيم مراقب سلامت باز هم رغم ميل و تلاش والدين، پزشكان و  علي •

. داند كه عوارضي در پيش رو دارد گوئي نوجوان هنوز خوب از بيماري مطلع نيست و نمي. افتد مي

اي ارتباط بـا او مشـكل    د به گونهنك ف والدين و اطباي خود عمل ميبعضي مواقع بيمار كاملاً مخال

ناكـافي  بـا آمـوزش   تنها  اين گونه مشكلات هرگز. داند خود را مقصر و يا مغلوب حادثه مي. است

است كـه   ايام آننوجواني و تمرد در  ي بلكه تظاهري از دوره، بيماري يا درمان آن مربوط نيست 

سيستينوزيس ندارند در  نوجوانان ديگري كه. دده ميخود را نشان  به صورت مصرف نكردن دارو

سـخت   در اين ايام. ستانند كه بعضاً خطرناك نيز ك انتخاب مي را هاي ديگري ي راهسنينچنين 

جسم و جنس خود نيز  بابت از. و منزوي است پرخاشگر ،داشته عدالتي بيو  بيمار احساس ناامني

روانشـناس و روانپزشـك كـاملاً ضـروري      همكاري ودخالتدر اين مواقع . ن و افسرده استنگرا

  .د تا به وضعيت پايدار برسندكن  اش كمك مي به كودك و خانوادهاست و 

چنانچه  ،ضمناً. اش نيست و نبايد احساس گناه كنند خانواده ياكودك و تقصير زهرگ يمواردرخداد چنين 

  . نيست مشكل برطرف شده و جاي نگراني ،دشوبپذيرند كه به آنها كمك   وادهكودك و خان

 ـ  كودك، والدين، خانولاً  عمبراي پيشبرد كارها  بـا هـم  جلـو     اماده، محيط مدرسه و تـيم پزشـكي همگ

مواقـع   بيشـتر امـا   ،ت و خيزهائي وجـود دارد اف بعضاً البته. دنك به ديگري كمك ميهر كسي  و روند مي

نگريسـته و  خانم جوان به آينده خـود   و مثل يك آقا و يا هانديشد رغم بيماري شبيه ديگران  دك عليكو

  .، عمل مي كندفرد بالغي كه بايد مسئوليت زندگي خود را بعهده بگيرد مانند

  

  پذير است ؟ لد امكانآيا تشخيص قبل از تو
باشند، بـه نسـبت يـك بـه      هرگاه كه يك مرد و زن ناقل اين نقص ارثي تصميم به داشتن فرزندي داشته

 "اسـت  اين بيمـاري مبـتلا شـده   چگونه فرزندم به "قسمت به (چهار شانس ابتلا به اين بيماري را دارند 

كه در خطر ابـتلا بـه سيسـتينوزيس    هاي شناخته شده  تشخيص قبل از تولد براي خانواده). درجوع شو

حـاملگي و بـذل مـايع     9تـا   8 ي گيري از پرزهاي جفت در هفته براي اين كار نمونه. هستند وجود دارد

اگر اين موضوع بطور روشن با پزشك متخصـص  . گيرد حاملگي صورت مي 16تا  14يآمنيوتيك در هفته 

  .دنك ود او شما را بخوبي هدايت ميش در ميان گذاشته

  



  هاي مورد انتظار آتي چيست ؟ پيشرفت
خوشبختانه پژوهشگران . مطالب نهفته زيادي هنوز درباره سيستينوزيس وجود دارد كه بايد روشن شود

بيماري را در موش ايجـاد   ي اند و نمونه هاي ژني مسبب آنرا شناخته اين بيماري و جهش) غيرطبيعي(ژن 

هاي اختلال عملكرد سلولي را بفهمند و همچنين بـه   نيسممحققين ديگر درصدد هستند كه مكا. اند هكرد

ها نيز هنوز باقي است كـه   برخي پرسش. بيابند را بيماري ارضوعاز  كدامدنبال آنند كه بهترين درمان هر

  :شامل موارد زير است

 عـوارض ديـررس  ديگـر بـه    ،دمي دارن را از شيرخوارگي دريافت  آمين آيا مبتلاياني كه سيسته •

  شوند ؟ بتلا نميم بيماري

  نياز از پيوند كليه خواهند بود ؟ آيا اين بيماران براي هميشه بي •

بـراي   تا چـه حـد  اين دارو ، ند مي داردريافت  بعد از پيوند كليه  را آمين سيسته در بيماراني كه •

  مفيد است ؟ شان

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  :اصطلاحات



  ،)مايع دور جنين در رحم(يع آمينوتيك كشيدن ما  ):آمينوسنتز(بذل مايع آمينوتيك 

  .دشوها استفاده  براي شناخت بيماري ناز آنا دتوان مي كهاست هايي از جنين  سلول حاوي اين مايع

  

لايـه  (پرزهـاي جفـت    ي توان نمونـه  روشي است كه به كمك آن مي : گيري از پرزهاي جفـت  نمونه

هـاي ايـن نمونـه را     سـلول . ملگي به دسـت آورد حا 12تا  8هاي  را بين هفته) خارجي غشاء دور جنين

  . قرار داد بررسيها مورد  توان براي تشخيص بيماري مي

انتقـال  ها  تين اسيدهاي چرب با زنجيره طولاني را به درون ميتوكندري سلول كارني-ال :تين كارني-ال

هـا منبـع اصـلي     سوختن چربـي  ،چون. دنك مصرف شده و انرژي توليد مي اين مواد كه ، جائيمي دهد 

  .دنمائي  مي كنژي و ضعف عضلاني خود صورت كمبود انره تين ب انرژي در عضله است، كمبود كارني

  

 الكتريسـيته  قـادر بـه هـدايت   هائي كه  تم يا گروه اتما(كند  اي است كه يون توليد مي ماده :الكتروليت

  .كربنات نظير سديم، پتاسيم، كلر و بي) هستند

آنزيم  .دنك ا تغيير دهد فعال  ميشيميائي را بدون اينكه آن پديده ر ي كه پديده پروتئيني است :آنـزيم 

 مختلـف   واكـنش هـاي   گيرزيادي از اين آنزيم ها در  دابنا براين تعد ،ها نسبتاً اختصاصي عمل مي كنند

   .ندبدن

شكم به درون جدار  طريق روش جراحي مستقيماً از لوله قابل انعطافي است كه به  :لوله گاستروستومي

تواند مدت طولاني باقي بماند و جهت تجويز مايعات، داروها و غذا  اين لوله مي. شود ميكار گذاشته معده 

  .گيردبمورد استفاده قرار 

هاي ديگـر بـدن    بدن ترشح و توسط جريان خون به قسمت از اي است كه در يك قسمت ماده :هورمون

  .يابد تقال ميان كنداعمال  ش رايعني محلي كه بايد اثر

مـي   احاطـه  منفرد ئيغشا ي سلول است كه بوسيله در سيتوپلاسم )يماده ژله مانند( ه ي ذر :موليزوز

  .درون سلول است هايي است كه مسئول شكستن مواد  حاوي آنزيم پارتيكل يا ذرهاين . شود

جملـه  از  نسان هاي بدن ا مهمي از بافت ي دهنده عنصر غيرفلز است كه جزء تشكيل ):فسـفر (فسفات 

  است   استخوان

  )كلسـيم يـا   فسـفر   فقـر  يـا و ( Dدليل كمبـود ويتـامين   ه بيماري است كه در آن ب :نرمي استخوان 

علائم ايـن بيمـاري   . شوند مي يدهو خمهستند  نرم  ، دهرا تحمل نكر وزن بدن ، محكم نبودهها  استخوان

  .تر است هاي دراز و يا قسمت جلوئي قفسه سينه واضح دراستخوان

  .ديگر فردي در بدن فرد بدن كاشتن عضو :پيوند 

  

  

  

  



        ::::هاي مفيدهاي مفيدهاي مفيدهاي مفيد    آدرسآدرسآدرسآدرس
  

  :بنياد سيستينوزيس
  

  : (USA)ايالات متحده آمريكا  •

604 Vernon street-oakland, CA 94610 

WWW.Cystinosisfoundation. org 
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http://australia.cystinosis.com/contacts.htm   
  
  

  :(Germany)آلمان  •

htt://www.cystinose-selbsthilfe.de/ 

 

  :(Netherlands)هلند  •
http://stofwisselingsziekteninl/systinose/ 
 

cystinose@wanadoo.nl 
  :(UK)انگليس  •

Charity No. 1074885. 

Founder: Jonathan Terry 

Jonathan @cystinosis.org.uk 

 
WWW.cystinosis.Org.uk 

• Orphan Europe:  

60, avenue du General Gaulle-92046 Paris La Defence-France  
WWW.Orphan-Europe.com 

 

  

  

  

، Michel Broyer، پروفسـور   Chantal Loiratارزشـمند پروفسـور    كمـك اين كتابچه بـا  

  .است و بنياد سيستينوزيس تهيه شده Jonthan Terry، آقاي  Turgag Coskunپروفسور 

  

  

 


