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   گزارش يك مورد: فابريبيماري 

  
  معرفي بيمار

از دليـل بثـورات جلـدي        ه ساله كه ب   35بيمار آقاي   
پوست بيمارستان  به درمانگاههاي كليه  درمانگاه بيماري

و هـا     بـاليني مـاكول   ي    نـه معايارجاع داده شـد كـه در        
 قرمز ارغواني كراتوتيـك منتـشر روي تنـه و         هاي    پاپول
هاي   مخاطي پاپول  ي  معاينه در. )1 شكل ( داشت ها  اندام

  .ها وجود داشت قرمزرنگ در سطوح مخاطي لب
 صورت هدرگيري چشمي ب  ،  سيستميكي    معاينهدر  

cornea verticillataبيمــاري اســتي   كــه مشخــصه ،
عــصبي و  قلبــيي   و معاينــهوكــارديوگرامالكتر. داشــت

  . بيمار از عدم تحمل سرما شاكي بودگرچه، طبيعي بود
ضايعات پوستي عروق پوستي گشاد زيـر        بيوپسي از 

پلاسـتيك احاطـه    هايپراپيـدرم   ي   وسـيله   بهاپيدرم كه   
كه مطابق با تشخيص آنژيوكراتوما      گزارش گرديد ،  شده
  .)2 شكل (بود

 پلــك را از ســال پــيش  و تــورم پــاي ســابقهبيمــار 
 گرم  ميلي 750وري  ـپروتئين ( وي نفروپاتي  براي. داد مي
  كه تحت درمان   ه بود تشخيص داده شد  )  ساعت 24 در

  درگيري پوستي مـشابه همـراه بـا        ي  سابقه. قرار داشت 
بيمار وجـود داشـت     ي    ساله 45درگيري كليه در برادر     

 ـ      دليـل عـدم تـشخيص بيمـاري و         هكه در حال حاضر ب
دريافـت   يپيونـد ي    كليـه ،  د نارسايي مـزمن كليـه     ايجا

 بـا   ها  اندام درد در انتهاي     ي  سابقه چنين  هم. كرده است 
  .شروع از زمان كودكي داشت

درگيـري كليـه و     ،  با توجه به علايم پوستي مخاطي     
 فــاميلي مثبــت جهــت وي تــشخيص بــاليني ي ســابقه

 تــشخيص دقيــق گرچــها. بيمــاري فــابري مطــرح شــد
اختـصاصي ميـزان آنـزيم      گيري     اندازه بيماري بر اساس  
  .دباش مي A آلفاگالاكتوزيداز

  
  بحث

 Xبيماري فابري يك اختلال متابوليك وابـسته بـه          
 A ن آنزيم آلفاگالاكتوزيداز  ژمغلوب ناشي از جهش در      

ي ها بافتبوده كه منجر به تجمع گليكواسفنگوليپيد در  
ينــوري و نارســايي ئپروت ( كليــهشــاملمختلــف بــدن 
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  .اعلام نشده است :تعارض منافع

نــزيم آ ناشــي از كمبــود Xومــال وابــسته بــه ليزوزاي  يــك اخــتلال ذخيــره، بيمــاري فــابري
ي هـا   بافـت طبيعـي گليكواسـفنگوليپيد در       غير د كه منجـر بـه تجمـع       باش  مي Aآلفاگالاكتوزيداز

 ساله با بثورات پاپولر قرمز تيـره كراتوتيـك          35اين مقاله به معرفي آقاي      . دشو  مي مختلف بدن 
ص آنژيوكراتوما گذاشته شد و با پردازد كه پس از انجام بيوپسي جهت وي تشخي       مي منتشر بدن 

در برادر بيمـار    بثورات پوستي مشابه و درگيري كليه        ي  سابقهتوجه به وجود نفروپاتي در بيمار و        
  .براي وي بيماري فابري مطرح گرديد، كه تحت پيوند قرار گرفت

  
  نفروپاتي، وكراتوماآنژي، ي فابريربيما :ها كليدواژه

  
  27/11/89 :پذيرش مقاله          13/10/89 :دريافت مقاله
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 كارديوميوپاتي و  (قلبي،  )آنژيوكراتوما (پوستي،  )كليوي
حملات ايسكميك گذرا و سكته  (يكژو نورولو) آريتمي
  .1-3دشو مي) مغزي

غيراختصاصي هستند كه   ،  بيماريي   تظاهرات اوليه 
درد ممكن است   . 4دشو  مي خير در تشخيص  أمنجر به ت  
 تنهـا   عنـوان   بـه  در دوران كـودكي      هـا   انـدام در انتهاي   
كـه   (باشدوجود داشته   ،  بيماريي   كنندهاهرعلامت تظ 

 و) در بيمار ما وجود نداشت ولـي در بـرادر بيمـار بـود             
ي روماتيـسمي اشـتباه     هـا   بيمـاري د در ابتدا بـا      توان  مي
 ـ       . 5شود صـورت   هدرگيري كليه در اين بيماري در ابتدا ب

خون و در نهايت نارسايي     ي  فشارپر سپس ،وريپروتئين
 درگيـري كليـه     ي سـابقه . 1دكن ـ  مـي تظاهر  مزمن كليه   

. مـا نيـز وجـود داشـت        وري در بيمـار   پروتئين صورت  به
، قلبـي ي   سـكته ،  ين صـدري  نـژ تظاهرات قلبي شامل آ   

 چنين هم ميترال و ي چپ و دريچه عملكرد بطن  اختلال
 دليل رسوب گليكوليپيد   هتروفيك ب هايپركارديوميوپاتي  

كه ممكن است با سـاير علـل بيمـاري قلبـي             6دباش  مي
  .در بيمار ما درگيري قلبي وجود نداشت. تباه شونداش

 قرمـز هـاي   پـاپول  صـورت   بـه  علايم پوستي بيماري  
 دباش ـ مـي  هـا  انـدام بـدن و   در  كراتوتيك منتشر   ي    تيره

)Angiokeratoma corporis diffusum(  كــه ممكــن
تظـاهرات بيمـاري    تـرين      يكي از زودرس   عنوان  بهاست  

 در  د و تقريبـاً   شـو  مـي  در دوران كودكي ديده    باشد كه 
ي هتروزيگوت  ها  خانم% 30 بيماران مذكر و در      ي    همه

در بيمـار مـا نيـز ايـن بثـورات وجـود             . 7دشـو   ميديده  
 اختـصاصي بيمـاري فـوق     ،   آنژيوكراتومـا  گرچها،  داشت

د شـو   مي نيز ديده اي    ساير اختلالات ذخيره    و در  يستن
 گيـري    انـدازه  علايم همراه و نهايتـاً    ،  توارثي    ولي نحوه 

  .كند  مي به افتراق كمكها آنزيماختصاصي 
نظر بـه اينكـه آنژيوكراتومـا در بيمـاران مبـتلا بـه              

د در مراحل اوليـه زنـدگي ظـاهر         توان  مي بيماري فابري 
تـا بـا    طلبـد   مـي توجه همكاران به اين بيماري را ،  شود

جـايگزيني  ي هـا  درمانموقع و    ههاي تشخيصي ب   بررسي

سيستميك اين  هاي    ريمناسب از ايجاد عوارض و درگي     
  .بيماري كاسته شود

 كراتوتيـك   ي  هـاي قرمـز تيـره      و پاپول ها    ماكول :1 شكل
  .منتشر روي بدن بيمار

 اپيـدرم  ي وسـيله  بـه عروق گشاد زير اپيدرم كـه        :2شكل
 بـا   H&Eآميـزي     رنـگ  (ه است شدپلاستيك احاطه   هايپر
  ).400نمايي  درشت

 [
 D

ow
nl

oa
de

d 
fr

om
 jd

c.
tu

m
s.

ac
.ir

 o
n 

20
25

-0
4-

05
 ]

 

                               2 / 4

https://jdc.tums.ac.ir/article-1-41-fa.html


 بيماري فابري

  1 ي شماره، 2 ي دوره، 1390، بهار ت و زيباييــپوس

66

References 
1. Jain G, Warnock DG. Blood pressure, proteinuria and nephropathy in Fabry disease. Nephron 

Clin Pract 2011; 118: 43-8. 

2. Fisher EG, Moore MJ, Lagar DJ. Fabry disease: a morphologic study of 11 cases. Mod Pathol 
2006; 19: 1295-301. 

3. Germain DP. Fabry disease. Orphanet J Rare Dis 2010; 5: 30. 

4. Demontis R. Diagnosis of Fabry disease: usefulness of the clinical investigation. Rev Med 
Interne 2010; 31 (S2): S229-32. 

5. Paginini I, Borsini W, Cecchi F, et al. Distal limb pain as presenting feature of fabry disease. 
Arthritis Care Res (Hoboken) 2010; [Epub ahead of print]. 

6. Blum A, Podovitzky O, Shieman J, Khasin M. Reversal of first degree artrioventricular block 
in fabry disease. Arch Intern Med 2009; 169: 1925-6. 

7. Burton BK. Enzyme deficiency disease. In: Bolognia JL, Jorizzo JL, Rapini RP, et al., editors. 
Dermatology. 2nd Ed. Spain: Mosby Elsevier; 2008: 863-5. 

 [
 D

ow
nl

oa
de

d 
fr

om
 jd

c.
tu

m
s.

ac
.ir

 o
n 

20
25

-0
4-

05
 ]

 

                               3 / 4

https://jdc.tums.ac.ir/article-1-41-fa.html


  رمضانپور و همكاران
 

1 ي ، شماره2 ي دوره، 1390 بهار، ت و زيباييــپوس  

67

Fabry disease: A case report 

Afshar Ramezanpour, MD1 

Abdolamir Feizi, MD2 

Ramin Mohammadi, MD3 
 
1. Department of Dermatology, Zanjan 

University of Medical Sciences, Zanjan, 
Iran. 

2. Department of Pathology, Zanjan 
University of Medical Sciences, Zanjan, 
Iran. 

3. Department of Internal Medicine, 
Zanjan University of Medical Sciences, 
Zanjan, Iran.  

Corresponding Author: 
Afshar Ramezanpour, MD 
 
Dermatology Clinic, Vali-Asr Hospital, 
Zanjan, 45157-77978, Iran. 
Email: drramezanpour@yahoo.com 
 
Conflict of interest: None to declare   

Fabry disease is a X-linked lysosomal storage disorder due to 
alpha galactosidase A deficiency leading to abnormal 
accumulation of glycosphingolipids in different parts of body. 
This case report introduces a 35-year-old man with diffuse 
keratotic erythematous papules. Histopathological evaluation 
of the skin biopsy suggested the diagnosis of angiokeratoma. 
With attention to his nephropathy and the same skin lesions 
and renal involvement in his brother, which led him to receive 
renal transplantation, the diagnosis of Fabry disease was 
suggested. 
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