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 چكيده
 اسفنگوميلين  آن  پي   در  که   است  کلسترول  شدن  يه فياستر  و  ديپياسفنگول  يسممتابول  روند  در  شديد  اختلال  يک  (Niemenn-pick)  پيک  نيمن  یماريب

  وجود  ،تب طحال،  و کبد بزرگي  مانند علائمي بروز به منجر  متابوليكي  اختلالات  اين بروز کند.مي  پيدا تجمع مختلف نسوج  در  غيرطبيعي  طوربه 

 بزرگ   پانسيتوپني،  تب،  شكايت  با  ایماهه   4  شيرخوار  مقاله،  اين  در  شده  معرفي   بيمار  گردد.مي   طحال  و  کبد  استخوان،  مغز  در  آلود  کف  هایسلول

 محصول  و  خانواده  سوم  فرزند  بيمار  سابقه   در  گرديد.  پذيرش  علت  بررسي   جهت  ما  بيمارستان  به   قبل  روز   ده  از  پريدگي   رنگ  و  شكم  شدن

  بودند.  کرده  فوت  بيمارستان  در  نامعلوم  دليلي   به   خانواده  اين  قبلي   فرزند  دو  سفانه أ مت  است.  نداشته   خاصي   مشكل  اخير  مدت  تا  که   بود  سزارين

 هموگلوبين  ،در لام خون محيطي  000/000/2 قرمز گلبول ششمار  نوتروفيل(، درصد  70 )با 2500 سفيد گلبول  شمارش  آزمايشگاهي   بررسي  در

  باقي   در  ،المللي در ليترواحد بين  =150AST  ،المللي در ليترواحد بين  =CRP=،  45ESR=،  300ALT+3  ،000/30  پلاکت  ،ليترگرم در دسي   5/5

  مشهود   بزرگ  اريبس  کبد  و  طحال  شواهد  نيز   بيمار  مينالدوتوراکوآبو  گرافي  در  نشد.  ديده   ديگری   مهم   پاتولوژيک  ة يافت   آزمايشگاهي   هایبررسي 

  محض  به   بودند.  خاله(  دختر  –  خاله   )پسر  يک  درجه   منسوب  بيمار  والدين  نشد.  دهيد  کيپاتولوژ  ة افتي  ي شگاهيآزما  یهاي بررس   ساير  در  بود

 سفانه أمت  گرديد.  متصل  ونتيلاتور  دستگاه  به   سپسيس  دليل  به   اما  و  گرفت   قرار  الاثرقوی  بيوتيک  آنتي   با  درمان  تحت  بيمارستان  در  بيمار  پذيرش

  بررسي   در  و  شد  نكروپسي   بيمار  والدين   ةاجاز  با   درگذشت.  شديد  عفونت  دليل  به  بعد  روز  بامداد   بيمار  و  بود  ثمربي   شده  انجام  درماني   هایتلاش

  تا   بيماران  پيگيری  نكروپسي،  اهميت  بر  کيدأت  بيمار  اين  معرفي   از  هدف   گرديد.  مطرح  پيک  نيمن  بيماری  و  Lipid storage disease  تشخيص

 . باشدي م  نهايي  تشخيص به  رسيدن

 پيک  نيمن نكروپسي، پيک، نيمن هپاتواسپلنومگالي، سيتوپني، پان :کليدی واژگان
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 مقدمه
  از   ایگونه  (Niemann-pick)  پیک   نیمن  یماریب

 یسممتابول  روند  در  اختلال  آن  در  که  متابولیسم  بیماری

  کلسترول   ون یکاسیفیاستر   در  اختلال  ای   و  دیپیگولناسف

  گزارش   تاکنون  یماریب  نیا  از  نوع  چهار  .دارد  وجود

  ی نامگذار  Dو    A  ،B  ،C  انواع  ب یترتبه  که  اند:شده

  بر   بیماران  قبیل  این  درمان   و  تشخیص  اساساً  .اندشده

  ژنتیک   تست   انجام  تشخیص  و  جنین  از  گیری نمونه  پایه

  لزوم   صورت  در  و  ژنتیکی  هایبیماری  تشخیص  جهت 

  بیمار   این  گزارش   از  ما  هدف  .(1)  است   جنین  سقط

 الف(  است:  زیر  اهداف  منظور  به  پزشکی  جامعه  برای

  شدن   متولد  از  جلوگیری   و   بیماری   این  با   بیشتر   آشنایی

  تشخیص   پیگیری  ب(  بعدی،  بارداری  در  ناسالم  کودک

  اهمیت  ج(  و  نهایی  تشخیص  به  رسیدن  تا  بیماری

  های بیماری  نادر  انواع  از  برخی  تشخیص  در  نکروپسی

 است. العلاجصعب 

 

 A نوع پيک نيمن بيماری

 علائم  و  داشته  دیشد  و  حاد  سیر  یماری ب  از  نوع   نیا

 دوره  در  یحت  ندرتاً  و  یرخوارگ یش  دوران  در  آن  ینیبال

  م یآنز  کمبود  ماران یب  ن یا  در  و   شود می  آشکار   ینوزاد

sphingomyelinase  باعث  آنزیم   این  دارد.  وجود  

  و   (ceramide)  سرامید  به  )اسفنگومیلین  که  شودمی

 گردد  تجزیه   (phosphoryl choline)  کولین  فسفوریل

  انجام   عمل  این  آنزیم  این  فقدان  یا  کمبود  موارد  در  و

  در   غیرطبیعی  طوربه  اسفنگومیلین   نتیجه  در  و  شودنمی

  حتی   که  یابدمی  تجمع  شدت  به  بدن  مختلف  نسوج

  برسد  نیز  طبیعی  مقدار  برابر  50  از  بیش  ست ا  ممکن

  موادی   بیماران  این  طحال  و  کبدی  مغزی،   نسوج  در  .(2)

 و  lysosphingomyelin  قبیل:   از  بیولوژیک 

sphingosyl phosphoryl choline  زیادی  مقدار   به 

  به   منجر  تواندمی  غیرطبیعی  تجمع  این  گردد. می  انبار

 ژنتیکی  نظر  از  .(4و    3)  گردد  بیمار  در  ارگانومگالی

 و  رسدمی  ارث  به  مغلوب  اتوزومال  صورت  به  بیماری

  قرار   11  کروموزوم  کوتاه   بازوی  روی  آن  مسئول  ژن

  در   هزار  40  تا  20  به  1  بین  بیماری   شیوع   .(5)  دارد

  بالینی   علائم  است.  شده  گزارش  مختلف  هایجمعیت 

  در   اسفنگولیپید  غیرطبیعی  تجمع  علت   به  که  بیماری

 کبد  بزرگی  از:  عبارتند  شودمی  ایجاد  بدن  مختلف  نسوج

 تولد  هنگام  حتی  زود  خیلی  است   ممکن  که  طحال  و

  حدود   ریوی،  مکرر  هایعفونت   رشد،  تأخیر  شود.  دیده

  سرخ   آلبالویی   لکه  رتینوسکپی  در  بیماران  این   از  نیمی

(cherry-red spot)  دارند،   خود  چشم  ماکولا  در  را  

 یافته،   کاهش  (ERG)  الکترورتینوگرافی  امواج

  صورت   به  (psychomotor)  حرکتی  و  ارادی  اختلالات

 ،عضلانی  هایرفلکس  کاهش  یا  فقدان  عضلات  سختی

 آنسفالوگرافی  الکترو معمولاً  دارد. وجود بلع در اختلال

(EEG)  سرعت  به   بالینی  علائم  است.  غیرطبیعی  

  . (5)  افتدمی  اتفاق  سالگی  4  حدود  مرگ  و  شده  شدیدتر

  بیماری   سیر  و   نیست   شدید  علائم  بيماری   Bنوع  در

 عصبی  مشکلات  معمولاً  باشدمی  مزمن  صورت  به  نیز

 در  .(6)  است   بهتر  بیماری  آگهی  پیش  و  ندارد  وجود

 ژن  دو  از  یکی  در  نقص  یا  جهش  اثر  در  D  و   C  انواع

 در  شوند.می  ایجاد  کلسترول  متابولیسم  در  دخیل

 بیماران  در   که  است   شده  نشان   خاطر  مختلف  مطالعات

  بدون   لیزوزوم  به  کلسترول  اتصال  چند  هر  ،D  و  C  تبپ 

 آندوپلاسمیة  شبک  به  کلسترول  انتقال  اما   است   نقص

 . ( 7) باشدمی مختل

  شامل   پیک  نیمن  بیماری  بالینی  تشخیص  دقیق  شیوه

  طریق   از  خصوص  به  رتیکولواندوتلیال،  سیستم  بررسی

  در   باشد.می  طحال  و  کبد   از  یا   استخوان،  مغز   پونکسیون

  ها ارگان  این  از  بیوپسی  هایبررسی  در  که  صورتی
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  آلود(   )کف  اسفنجی  هایسلول  وجود  بر  دال  شواهدی

  بیماری   از  بارزی   اینشانه  تواندمی  باشد،  داشته   وجود 

  جالب  بیمار   مورد   یک  مقاله  این   در  .(8)  باشد  پیک  نیمن

  اتوپسی   انجام  سرعت   امروزه  گردد.می  معرفی  مبتلا

  آن   علت   که  است   یافته  کاهش  واضح  طوربه

 پزشکان  ةعلاق  عدم  و   تشخیص  جدید  هایتکنولوژی

 ة آیند  گرچه  است.   مرگ   از  بعد  تشخیص  تعیین  در

  امیدوارکننده   مولکولار  و  ژنتیکی  درمطالعات  اتوپسی

  نتیجه   این  به  کودکان  هایمرگ  در  اتوپسی   است.

 ةآورند  فراهم  مهم  بالینی  ابزار  یک  اتوپسی  که  رسیدند

 نوزادان،  در  مرگ  علل  یافتن  برای  کاربردی  اطلاعات

   .( 9) باشدمی کودکان و شیرخواران

 

 بيمار معرفي

  از   یکی  در  بیمارستانی  در  روز  سه  مدت  به  بیمار

  سیتوپنی   پان  و  تب   اولیه  تشخیص  با  بوشهر  شهرستان

  درمان   و  تشخیص  به  نیاز  علت   به  ولی  بوده  بستری

  و   احیا اولیه  اقدامات  از   بعد  شد.  اعزام  ما   مرکز  به  قطعی

  الاثر قوی  و  ترکیبی  هایبیوتیکآنتی  شروع

 کیلوگرم  هر  ازای  به  گرممیلی  100  دوز  با  )سفتریاکسون

  هر   ازای  به  گرممیلی  80  دوز  با  وانکومایسین  و  بدن  وزن

  هیپوکسمی  و سپتیک  شوک  علت   به و روزانه( کیلوگرم

  داده   قرار  ونتیلاتور  دستگاه  زیر  اینتوباسیون  از  پس  شدید

  صبح   فراوان،  هایتلاش  علیرغم  و  سفانهأمت  بیمار  شد،

 نمود.  فوت  شدید  عفونت   علت   به  پذیرش  از   بعد  روز

  یک   درجه  منسوب  والدین  که  است   ذکر  به  لازم

  نکته   فیزیکی  معاینه  در  بودند.  پسرخاله(  و  )دخترخاله

  به   خوذأم  آزمایشات   و  بیمار   نرمال  وزن  و   قد  اندازه  مهم

درصد    70  )با   2500  سفید  گلبول  شمارش   بود:  زیر  شرح

  هموگلوبین ،  2/ 000/ 000  قرمز   گلبول  شمار   نوتروفیل(،

  ، در لام پریفرال  30/ 000  پلاکت لیتر،  گرم در دسی  5/ 5

3+=CRP،  45=ESR  المللیبین  واحد  ،در ساعت اول 

لیتر   لیترالمللی  بین  واحد  ،ALT=300در   در 

150AST=  ة یافت  آزمایشگاهی  هایبررسی  باقی  در  و  

 گرافی  در  نشد.  دیده   دیگری  مهم  پاتولوژیک

 اریبس  کبد  و  طحال  شواهد  نیز  بیمار  مینالدوتوراکوآبو 

 . (1)شکل  .بود مشهود بزرگ

 

 
 

 شواهد وجود کبد و طحال بزرگ با گرافی بیمار  (1 شکل

 

  مرجع   بیمارستان  از  یکی  در  آن،  از  پیش  ماه  یک  بیمار

  علت  بدون  خون  عفونت   تشخیص  با  کشور  در  کودکان

 بررسی  در  بود.  گردیده  ترخیص  و  بستری  خاصی

 سوم  فرزند  و   سزارین  تولد  محصول  به  بیمار  تاریخچه

 دلیل   به  خانواده،  قبلی  فرزند  دو  که  است   بوده  خانواده

 بیمارستان   همان  در  بستری  دوره  یک  از  بعد  و  نامشخص

  ای سابقه  وی  والدین  بودند.  شده  فوت  کودکان  مرجع

  تولد   از  پیش  و  تولد   ةدور   در  خاص  مشکل  وجود  بر  دال

  کشوری   ة برنام  طبق  وی   واکسیناسیون  کردند.نمی  ذکر

  اجازه   کسب   با  بیمار  مرگ   از  پس  بود.   گرفته  صورت

  موافقت  با  و  قانونی  موازین  رعایت   نیز  و  کتبی  و  شفاهی

 نمونه  و  انجام  طحال  و  کبد  ریه،  از  نکروپسی  والدین،

  پاتولوژیست  به  هیستولوژیک  دقیق  تشخیص  جهت 

  گزارش   احتمال  و  عکس  تهیه  اجازه  ضمناً   گردید  ارسال
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  این   برای  نهایتاً  گردید.  اخذ  نیز  علمی  منابع  در  مورد

 نوع   از  چربی  ذخیره  بیماری  بیمار،

Lipid storage disease  بیماری  Niemen-pick  

   (.2 -شکل) شد مطرح

 

 
 

 خوارری ش ی شکم اتساع و دهیپر رنگ   ظاهر (2 شکل

 

  کیلوگرم   6  حدود  وزن  با  ایماهه  4  دختر  شیرخوار  بیمار

  عمومی   حال  با  که  استان  هایشهرستان  از  یکی  از  اعزامی

 شروع  والدین  گفته  به  که  شد  پذیرش  وخیم  بسیار

 بزرگ  تب،  با  پذیرش  از  قبل  روز  10  از  وی  مشکلات

  (. 1)شکل    است  بوده  همراه   پریدگی   رنگ  و  شکم  شدن

 شکم  لمس  در  ارگانومگالی  بر  دال  شواهد  اولیه   ةمعاین  در

  قرار   پنه  تاکی  وضعیت   در  بیمار  همچنین  و  بود  مشهود

  39/ 5  با  برابر  آگزیلاری  بررسی  در  وی  بدن  دمای  داشت.

  بر   تب   دریافت  به  که   بود  گراد سانتی  مقیاس  در

 وی  تب   مجدداً  و  بود  نداده  مطلوبی  پاسخ  )استامینوفن(

 د. بو  کرده عود

 

 بحث 
  و   سایتوپنی   پان  به   توجه   با   بیمار  این  در

  و   مهم  افتراقی  هایتشخیص  تب،  هپاتواسپلنومگالی،

 پردازیم.می  هاآن  بررسی  به  که  گرددمی  مطرح  شایعی

 و  لوکمی  مانند  سیستمی  هایبیماری  بارهاین  در

  و   کالاآزار  مالاریا،  بروسلا،  همچون  عفونی  هایبیماری

 مورد  در  شوند:می  مطرح  بیشتر  متابولیک  هایبیماری

  و  سیستمی ماهیت  با بیماری  بروسلوز اینکه با بروسلوز

  فیزیکی   علایم  بیشترین  دارد،  متنوعی  بالینی  تظاهرات

  از   نیمی  در  تنها  که  است  اسپلنومگالی  و  هپاتومگالی

  مادرزادی   و  نوزادی  هایعفونت   .شودمی  مشاهده  موارد

 انتقال  حتی   و  شیرمادر  طریق  از  جفتی،  انتقال  اثر  در

  صورت   به  هماتولوژیک  علایم  و  آیندمی  پدید  خونی

 آنمی   یا   و   سیتوپنی  پان  آنمی،  لکوپنی،  ترومبوسیتوپنی، 

 آنمی  صورت  به  یا  و  میکروآنژیوپاتیک  همولیتیک

 با  بهرحال  دهد.می  نشان  را  خود  اتوایمیون  همولیتیک

  این   تشخیص  بیمار  این  در  شدید  اسپلنومگالی  به  توجه

 .(10) بود مطرح کمتر  افتراقی

 اندمیک  مناطق   در   اساسی   مشکل   یک   بارداری   در   مالاریا 

 با  همراه  که  باشد   شدید  چنان   تواند می  و   رودمی  شمار   به 

 رشد  محدودیت   مانند   نوزاد   یا   جنین   در   جدی   عوارض 

 .نماید   ایجاد   نوزاد  تولد   هنگام   در   کم   وزن   و   رحمی   داخل

 ایمن  غیر   مادر   یک   فرزندان   در   معمولًا  مادرزادی   مالاریای 

 ولی دهد می  رخ  مالاریه  یا  ویواکس   پلاسمودیوم  به  مبتلا 

 .دهد   رخ   نیز   انسانی   مالاریای   های گونه   سایر   با   ممکنست 

 که  شود می   ن ا نمای   روزگی   10- 30  در   شایع   نشانه   اولین 

 اسهال،  زردی،   الودگی،   خواب   بیقراری،   تب،   با   غالباً

 .( 11)  است   همراه   هپاتواسپلنومگالی   و   سیانوز استفراغ، 

  به   ارگانیسم  تلقیح  از  بعد  )کالاآزار(  احشایی  لشمانیاز

  یک   به   تواندمی  بیماری  خاکی  پشه  توسط   پوست

  ناخوشی   یک  یا  علامت  بدون  کاملاً  عفونت 

  بهبود   خود  به  خود  یا  که  شود  دچار  الیگوسمپتوماتیک

  پایانی   مراحل  در  .شود  تبدیل  فعال  کالاآزار  به  یا  یافته

 مغز  شدید  تحلیل  و  شدید  هپاتواسپلنومگالی  کالاآزار
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  ما   بیمار  در   که  است   شدید  سیتوپنی   پان   با  مأتو   استخوان

 این  پیدایش  برای  کافی  زمان  و  تاریخچه  نداشتن  بدلیل

 . (12) شودنمی مطرح چندان  اسپلنومگالی از شدت

 بالینی  نظر   از  تشخیصی  مهم  فاکتور  سه  فوق  بیمار  در

  بالینی،   علائم  هنگام  زود  شروع   الف(  : است   داشته  وجود

  خانوادگی   سابقه  ج(  و   بیماری  حاد  و  شدید  سیر  ب(

 در  بیمار.  برادران  در  مرگ  مورد  دو  وجود  و  بیماری

  متذکر   باید  بیماری  شروع  سن  یعنی  اول  پارامتر  مورد

 آشکاری  بالینی  علائم  تولد  هنگام  نوزاد  ظاهراً  که  شد

  4  در  بیمار  بالینی  علائم  حال  هر  در  ولی  است   نداشته

  افتراقی   تشخیص  در  . است   شده  پدیدار  زندگی  اول  ماه

  سایر   و  پیک  نیمن  بیماری  کمیاب  انواع  باید  ابتدا  بیماری

  زود   شروع  به  توجه   با   .کرد  رد  را   هاافتراقی  تشخیص

 کبد  و  طحال  وجود  و   آن  حاد  سیر  و  بیماری  هنگام

  بیمار   این در  پیک  نیمن  بیماری Dو  B ،C  انواع  بزرگ،

 . شودنمی مطرح زیاد احتمال با

  در   که  بیماری  متابولیک  هایبیماری  ترینمهم  از

  وهله   در  شوندمی  مطرح  بیمار  این  افتراقی   تشخیص

(  Tay sachs)  ساکس  تای  بیماری  از  توانمی  نخست 

  بالینی   علایم  بیماری،  این  شیرخواران  نوع  در  که  برشمرد

  بیماری   نوع  این  در  .شودمی  آغاز  شیرخوارگی  دوران  در

  برخلاف   و   است   عصبی  شدید  اختلالات  دچار  مبتلا  فرد

  زیاد   بیمار  مغز  وزن  تدریج  به  ،A  تیپ   پیک  نیمن   بیماری

  بیماری   این  در  که  است   این  دیگر  مهم  نکته  و  شودمی

 آلود  کف  هایسلول  اساساً   بلکه  شودنمی  بزرگ  طحال

  متابولیک   بیماری  .(13)  ندارد  وجود  استخوان   مغز  در

  است،   مطرح  افتراقی  تشخیص  در  که  دیگری  مهم

  اوایل   در  معمولاً  بیماری  این  .باشدمی  فاربر   بیماری

  عبارتند   آن  علایم  ترینمهم  و  شودمی  دیده   شیرخوارگی

 تورم   اسب،  شیهه  شبیه  صدای  شدید،  پذیریتحریک  :از

  بیماران   این استخوان  مغز  در  .عضلانی  ضعف و  مفاصل

  دیگر   مهم  بیماری   (14)   ندارد  وجود  آلود  کف  هایسلول

  لکودیستروفی   متاکروماتیک   بیماری

(Metachromatic Leukodystrophy)   این  در  .است  

 اختلالات  آتاکسی،  صورت   به  بالینی  علایم  بیماران

  این   و  ( 15)  دارد  وجود  تکامل  و  رشد  اختلال  و  عصبی

  سیر  و شده آشکار شیرخوارگی اواخر در معمولاً علائم

  بیماری   این  در  که  است   آن  مهم  نکته  .(16)  دارد  شدیدی

  مغز   در  (foam cells)  آلود  کف  هایسلول  تواننمی  نیز

 (. 3 )شکل ( 17)  نمود مشاهده بیمار استخوان

 

 
 

های  پاتولوژی تهیه شده از کبد بیمار، وجود سلول ةنمون (3 شکل

 آلود در نمونه به وضوح مشهود است. کف

 

  : برد  نام  نیز  دیگر  بیماری  سه  از  باید  افتراقی  تشخیص  در

  که   Generalized gangliosidosis  هایبیماری  نخست(

 این  از  نوعی  در  هستند،  معروف  هارلر  واریانت   به

 آغاز   شیرخوارگی  دوران  در  بالینی  علایم  هابیماری

  این   در  شده  دیده  بالینی  علایم  ترینمهم  (1  )نوع  شودمی

  عصبی   علایم  بزرگ،  طحال  و  کبد  از  عبارتند  بیماران

  ، dysostosis multiplex  همچنین  و  شدید

 اخیر  علایم  از  کدام  هیچ  که  بزرگ  زبان  و  ماکروسفالی

  دوم(   .(18)  است   نداشته  وجود  بحث   مورد  بیمار  در

  این   شیرخواران  نوع  خصوص  به  که  گوشر  بیماری

  است  ما  بحث   مورد  بیماری  به  شبیه  بالینی  علایم  بیماری،

 در  بیماری  از  نوع  این  در  بالینی  علایم  اینکه  با  .(19)

  بزرگی   از:  عبارتند  که  شوندمی  ایجاد  شیرخوارگی  دوران
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 ةشوند  تکرار   هایعفونت   سیتوپنی،  پان   طحال،  و  کبد

  در   که  خاصی  هایسلول  و  عصبی  شدید  علایم  ریوی،

  Gaucher cells  نام  به  که   دارند  وجود  استخوان  مغز

  پیک  نیمن هایسلول  با خوبی به هاسلول این معروفند.

 ترینمهم  که  ولمن:  بیماری  سوم(  .(20)  هستند  متمایز

  بیماری   این  در  رادیولوژیک  علامت   بیماری  متمایز   نشانه

  است  آدرنال  غده   رادیوگرافی  در  کالسیفیکاسیون  وجود 

 (. 21) شودنمی دیده ما بیمار در مهم علامت  این که

 نامعلوم  علت   و   تب   سیتوپنی،   پان   به   توجه   با   بیمار   این   در 

 دلیل  به  خانواده  قبلی  های کودک   فوت  دو   سابقه   و   بیماری 

 والدین  رضایت   با   مرگ   از   بعد   بلافاصله   نامشخص،

 مورد  بیمار   ینکروپس پاسخ    و  گردید  انجام   ینکروپس 

 (.3)شکل    کرد   ییدأ ت   را   بیماری  A  نوع  تشخیص  ما  بحث 

 گيرینتيجه 

 از  پس  پاتولوژی  بررسی  بقصد  برداری)نمونه  نکروپسی

  ماهیت  تعیین  یا  مرگ  علت   تعیین  برای  بیمار(  مرگ

  های بیماری  از  برخی  در  شناختی  آسیب   تغییرات

  مشکوک  سایر  مرگ  صورت  در  مخصوصاً  سیستمی

 است.  ارزشمند  خانواده

 نیست.   سازمانیمؤسسه یا    هیچ  حمایت   تحت   مقاله  این

 

 منافع  تضاد

   بیان   نویسندگان  توسط  منافع  تعارض  گونههیچ

   است. نشده
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Niemann-pick disease is a severe disorder in sphingolipid metabolism and esterification of cholesterol which 

results in accumulations of sphingomyelin in different tissues. This disease is characterized with hepato-

splenomegaly, fever and foam cell appearance in microscopic examination of bone marrow, liver and spleen. 

The case presented in this study is a four-month-old female infant with chief complaint of fever, pancyto-

penia, and severe abdominal distension, and anemia since 10 days before admission to our hospital. The 

case was the third child of the family born with cesarian section and without any significant health problems 

before hospitalization. Her siblings had both died in the hospital, but the cause of death is unknown. Signif-

icant laboratory findings include WBC=1500 (neutrophil 70%), RBC=2,000,000, Hb=5.5 g/dl, Plt= 30,000, 

CRP=3+, ESR=45, ALT=300 IU, and AST-150 IU. No other abnormal findings were observed in laboratory 

report. Thoracoabdominal X-ray revealed significant hepatosplenomegaly. Her parents were cousins. Soon 

after admission to our hospital, she received a wide spectrum antibiotic, but underwent ventilator due to 

sepsis. Unfortunately,  our therapeutic management was not successful, and the patient died due to septice-

mia the next morning. After obtaining written consent of the parents, the patient underwent necropsy, which 

revealed lipid storage disease, Niemann-pick disease. The purpose of our study was to emphasize the im-

portance of necropsy and follow-up until a definite diagnosis. 

 

Keywords: Pancytopenia, Hepatosplenomegaly, Niemann-pick, Necropsy, Niemann-pick disease 
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