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درمان معاونت 
تسلامدبیرخانه شورای راهبردی تدوین راهنماهای 

 

 

 تشناسنامه خدم 
 موکوپلی سارکاریدوزیس تیپ یک

 (HURLUR SYNDROM ) 

 
 1397خردادماه 
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 معاونت درمان وزارت بهداشت و درمان –کمیته علمی مشورتی بیماریهای متابولیک تدوین:  تنظیم و

 نویسندگان :

 دکتر محمد رضا علایی ) نویسنده مسئول (

 با همکاری ) به ترتیب حروف الفبا ( :

 دکتر شکوه پوربابایی -1

 دکتر آریا ستوده -2

 نه سرخیلدکتر پیما -3

 دکتر شاداب صالح پور -4

 دکتر داود امیر کاشانی -5

 

 

 تحت نظارت فنی:

 معاونت درمان  مدیریت درمان بیماریهای

 استانداردسازی و تدوین راهنماهای سلامت  گروه

 و تعرفه سلامت یاستانداردساز ،یفن آور یابیدفتر ارز

 

 دکتر محمد عقیقی، جمشید کرمانچیدکتر 

 دکتر مریم خیریانی، فرانک ندرخ

 



                                                                                                                                             

      

 

 

 :مقدمه

یکی از انواع موکوپلی ساکاریدوزهاست و وابسته به گروه بیماریهای لیزوزومال است ، موکوپلی ساکاریدوز تیپ یک یا سندروم هورلر

  .. هر سه نوع توارث اتوزوم مغلوب دارندهورلر شئی و شئی می باشد -نوع هورلر 3و شامل 

 بوده که باعث ایجاد علایم کلینیکی از فرم شدید هورلر تا فرم خفیف شئی  α- L- iduronidaseزیم بیماری ناشی از کمبود آن

 .می شود

 24تا  6تشخیص بیماری هورلر اکثراً بین . شایعترین علت مرگ در این بیماران عفونت دستگاه تنفسی و عوارض قلبی می باشد

 ماهگی صورت می گیرد.

 سالگی می باشد. 8تا  3لر بوده و شروع علایم بالینی بین نوع هورلر شئی خفیف تر از هور

 سالگی است. 5خفیف ترین نوع شئی می باشدو شروع علایم بالینی مععمولاً بعد از  

 :لف( عنوان دقیق خدمت مورد بررسیا

   سندروم هورلر – تشخیص و درمان بیماری موکوپلی ساکاریدوز تیپ یک
 

 :یح خدمت مورد بررسیب( تعریف و تشر

 درمان حمایتی ،پیوند سلول های بنیادی ،آنزیم درمانی

 :ج ( علائم بالینی و شک به بیماری

 قیافه خشن ، پیشانی برجسته ، هیرسوتیسم ، جمجمه دولیکوسفال و هیدروسفالی ، پل بینی پهن و زبان بزرگ -

 کدورت قرنیه و ترشحات دائمی از بینی -

 بد و طحالفتق نافی و بزرگی ک -

 کاردیومیوپاتی و اختلالات دریچه ای قلب -

 دفرمیتی های مفصلی و عضلانی اسکلتی از قبیل کنتراکچر مفاصل و اسکولیوز و لوردوز -

 تنفس های صدا دار -

 :پروسیجرهای ضروری جهت درمان بیماری یااقدامات  د(

  شروع درمانارزیابی قبل از: 

  ضروری است: تشخیص قطعیجهت انجام آزمایشات زیر قبل از انجام خدمت 

o  ، گرفتن شرح حال دقیق و بررسی وضعیت بالینی )ارزیابی عمومی ، بررسی سیستم عصبی محیطی و مرکزی

با  (سیستم شنوایی ، بینایی ، تنفسی ، قلبی و عروقی ، عضلانی اسکلتی و رشد وتکامل ، گوارش و کبد و طحال

و بررسی ... ،  EF، اندازه گیری  6MWT( ، ای عملکرد ریوی)تسته PFT : استفاده از شیوه های پاراکلینیک

 ارزیابی پاسخ به درمانو  های رادیولوژیک از قفسه سینه و لگن ودستها برای شروع درمان



                                                                                                                                             

      

 

 

o  نمونهDBS یک نوبت بررسی فعالیت آنزیمی در لکوسیت یا کشت  بادر دو نوبت  جهت سنجش کمی آنزیم

 فیبروبلاست پوستی

o  4 اسیون های ژنتیکیبررسی وجود موتp16/3  

  درمانارزیابی حین  انجام: 

  با در بیماران( ضریب تکاملیDQ کمتر از )در هر گروه سنی(: 70( 

o ماه  12مدت  آنزیم درمانی به 

o به صورت بهبود  بررسی عملکرد قلبی عروقیبیمار شامل:  در بهبود شاخص هااز نظر  سپس ارزیابی مجدد

بررسی عملکرد  –پرتروفی بطن چپ) اما بهبود وضعیت دریچه ها رخ نخواهد داد.( عملکرد میوکارد و بهبود هی

بررسی وضعیت بینایی و  –و بهبودی آپنه حین خواب و هیپوپنه  airway size indexبه صورت بهبود  تنفسی

ی نی به صورت بهبود وضعیت بینایی بدون رفع تیرگی قرنیه و بهبود وضعیت شنوایی و کاهش میزان ت شنوایی

 –ماه اول درمان  6به صورت کاهش سایز کبد و طحال و بهبودی سریع طی  ررسی عملکرد گوارشب –توس 

 به صورت بهبود عملکرد مفاصل شانه و آرنج و زانو عملکرد حرکتی و رشد وتکامل بررسی وضعیت

  ادامه آنزیم درمانی  : %10بیشتر ازدر صورت بهبود شاخص ها به میزان 

 قطع آنزیم و درمان حمایتی :. %10هبود شاخص ها به میزان در صورت عدم ب 

  با در بیماران( ضریب تکاملیDQ بیشتر یا مساوی )70 

o  سال: 5در بیماران بیشتر از 

  بیمار با تشخیصscheie or hurler scheie  قرار می گیرد.آنزیم درمانی تحت 

o  سال: 5در بیماران کمتر از 

 مار برای پیوند سلولهای بنیادی ارجاع می شود.بی ، در صورت احراز شرایط پیوند 

  ماه و سپس: 12در صورت عدم احراز شرایط پیوند، شروع آنزیم درمانی به مدت 

 :ارزیابی مجدد جهت احراز شرایط پیوند 

o  شرایط پیوند، بیمار برای پیوند سلولهای بنیادی ارجاع می شود.در صورت دارا بودن 

o  دامه آنزیم درمانیشرایط پیوند، ا نداشتندر صورت 



                                                                                                                                             

      

 

 

 جدول معاینات دوره ای بیماران جهت پیگیری: 

 



                                                                                                                                             

      

 

 

:عوارض جانبی ناشی از درمان و کنترل آن

، موارد شدید شامل آنژیو ادمون و کاهش درصد اشباع اکسیژن و موارد خفیف شامل کهیر ، تب و تاکیکاردی ، نوسانات فشار خ 

  ...( د و کلیه واختلالات تنفسی و نارسایی چند ارگان ) کب

 برای پیشگیری :

 آماده نمودن دارو بعد از ورود بیمار به بخش .1

 درمان اولیه با یک داروی تب بر و آنتی هیستامین و وقفه در تزریق کمی بعد از شروع تزریق دارو .2

 اقدامات احیاء در زمان بروز علائم شدیدتر .3

 :خدمت مربوطه (Orderفرد/افراد صاحب صلاحیت جهت تجویز )د( 

 اطفال  فوق تخصص غدد

 :صاحب صلاحیت جهت ارائه خدمت مربوطهفرد/افراد ( ه

 و فوق تخصص غدد اطفال خون و سرطانفوق تخصص 

 

 

 ارائه کننده خدمت: اعضای تیم ( برای سایرو( عنوان و سطح تخصص های مورد نیاز )استاندارد

 پرسنل بخش پیوند برای بیماران کاندید پیوند سلولی استاندادهای .1

 استانداردهای پرسنل بخش تزریق ) پرستار دوره دیده ( برای بیماران کاندید آنزیم درمانی .2

 :و مکان ارائه خدمت فضای فیزیکیاستانداردهای ( ز

ل های بخش تزریق دارو )آنزیم( در و دستورالعم در بخش پیوند مغز استخوان ابلاغی وزارت بهداشت هایبر اساس استاندارد

 بیمارستان



                                                                                                                                             

      

 

 

 :ح( تجهیزات پزشکی سرمایه ای به ازای هر خدمت

 تزریق دارو و پیوند سلولیتجهیزات سرمایه ای بخش های  

 :مدت زمان ارائه هر واحد خدمتراهنمای تجویز صحیح و به همراه داروها، مواد و لوازم مصرفی پزشکی ( م

 :تجهیزات و تدارکات لازم

 واحد در ویال( 500میلی لیتری ) 5در ویالهای شیشه ای  Laronidaseواحد در میلی لیتر( با نام ژنریک  100آلدورازایم )

  میلی لیتر( 250یا  100برای انفوزیون وریدی ) %9نرمال سالین 

 سرنگ برای حل کردن دارو 

 )سرسوزن )بدون نیاز به فیلتر 

 الکل 

  ظروفPVC 

  ست تزریقpvc فیلتر  همراه باlow protein binding  2% میکرومتری و ابزار تنظیم کننده سرعت تزریق 

 پنبه 

 دستکش 

 چسب 

 دوزاژ :
  9واحد به ازاء هر کیلوگرم وزن بدن هفته ای یکبار است . آلدورازایم باید با سرم نرمال سالین  100دوزاژ توصیه شده% 

 رقیق شده و به صورت انفوزیون وریدی تجویز شود.

 مار را بررسی کنید . حجم کل دارو را بر اساس وزن بیمار محاسبه نمائید . حجم محلول نهائی که تزریق می شود وزن بی

کیلوگرم(  20میلی لیتر ) در کودکان با وزن بیشتر از 290کیلوگرم( و یا  20میلی لیتر)در کودکان با وزن کمتر از  100باید 

 باشد.

 /  وزن بیمار به کیلوگرم5 =گرد شود به بالا( تعداد ویالهایی که استفاده میکنید ) 

 

 :ویال و آماده سازی محلول
  دقیقه کافی است . ویالها را با  20تعداد ویالهایی که مورد نیاز است را از یخچال در آورید تا به دمای اتاق برسند معمولا

 هیچ وسیله ای گرم نکنید .

 رنگ و ذرات معلق بررسی کنید . محلول باید شفاف تا کمی شیری باشد  قبل از درست کردن محلول ویالها را از نظر تغییر

 اگر محلول تغییر رنگ یافته یا حاوی ذرات معلق می باشد ، آنها را استفاده نکنید.

 . به تاریخ انقضاء توجه کنید ، از مصرف محصولات تاریخ گذشته خوداری کنید 



                                                                                                                                             

      

 

 

 میلی لیتری بر حسب وزن  250یا  100) %0/9رم تزریقی نرمال سالین با استفاده ازتکنیک آسپتیک )استریل( مقداری از س

بیمار( را که معادل حجم داروی آلدورازیم مورد نیاز است ( خارج کنید و معادل آن داروی آلدورازیم را به سرم اضافه 

 کنید . مطمئن شوید که درجه حرارت سرم تزریقی معادل درجه حرارت اتاق است .

 یال آلدورازیم را خارج کرده ، سرویال را بوسیله پنبه الکل تمیز نمایید به آرامی مقدار داروی لازم را از درپوش پلاستیکی و

ویال کشیده ومراقب باشید ویال تکان شدید نخورد. از سرسوزنهای دارای فیلتر استفاده نکنید زیرا ممکن است سبب تکان 

 بیولوژیک دارو شود.شدید شود تکان شدید دارو ممکن است مانع از فعالیت 

  0محل تزریق محلول آلدورازیم به سرم را با الکل تمیز کنید به آهستگی محلول آلدورازیم را به سرم تزریقی نرمال سالین/ 

 اضافه کنید . از سرسوزنهای دارای فیلتر استفاده نکنید. 9%

 لول حاصل شود . محلول را تکان شدید به آهستگی محلول تزریقی را بچرخانید تا توزیع مناسبی از دارو در تمام مح

 ندهید . همچنین از لحاظ وجود ذرات معلق بررسی کنید.

  میکرومتری تزریق شود. 2/0توصیه میشود محلول آلدورازیم از طریق ست تزریقی مجهز به فیلتر درونی 

  ساعت در  24آن نباید بیشتر از محلول بلافاصله پس از آماده شدن باید استفاده شود. در صورتیکه استفاده نشود نگهداری

 درجه سانتی گراد تحت شرایط استریل طول بکشد . محلول نباید منجمد شود یا تکان شدید بخورد. 2-8دمای 

  در بیمارانی که آنتی بادی با علائم عوارض جانبی را در طول تجویز قبلی نشان داده اند باید دارو با احتیاط تجویز شود و

 مه تزریقی سازگار نیاز داشته باشند یا یک برنامه پیش از درمان دریافت کنند.برناممکن است به یک 

 نمایید. اندازه گیریو تعداد تنفس را بدن فشار خون، نبض، درجه حرارت شامل علائم حیاتی بیمار  ،قبل از تزریق 

 و کاهش یابد.آلدورازایم نباید همزمان با کلروکین و یا پروکاوین مصرف شود چون ممکن است تائیر دار 

  پاراستامول/ ایبوبروفن استفاده در صورت بروز عوارض جانبی حین تزریق، سرعت تزریق را کم و از آنتی هیستامین یا

 نمایید.

 * برنامه سرعت تزریق آلدورازایم:

 میلی گرم می باشد. 100کیلوگرم وزن دارند حجم کلی تزریق برابر  20برای بیمارانی که کمتر از  -

 معادل  2را با  تجویز دارو( 2میلی لیتر در ساعت U/kg )× 15 .دقیقه شروع می شود 

  معادل  4علائم حیاتی چک شود، اگر نرمال بود به( 4میلی لیتر در ساعت U/kg )× 15 .دقیقه شروع می شود 

  معادل  8علائم حیاتی چک شود، اگر نرمال بود به( 8میلی لیتر در ساعت U/kg )× 15 دقیقه افزایش یابد. 

  معادل  16علائم حیاتی چک شود، اگر نرمال بود به( 16میلی لیتر در ساعت U/kg )× 15 .دقیقه افزایش یابد 

  معادل  32علائم حیاتی چک شود، اگر نرمال بود به( 32میلی لیتر در ساعت U/kg )× 15 .دقیقه افزایش یابد 

  معادل میلی لیتر در ساعت  43علائم حیاتی چک شود، اگر نرمال بود به(43 U/kg )× 15  دقیقه افزایش یابد و این

 سرعت تا پایان درمان ادامه دارد.

 میلی گرم می باشد. 250کیلوگرم وزن دارند حجم کلی تزریق برابر  20برای بیمارانی که بیش از  -



                                                                                                                                             

      

 

 

  معادل  2تجویز دارو را با( 2میلی لیتر در ساعت U/kg )× 15 .دقیقه شروع می شود 

 معادل  5ود، اگر نرمال بود به علائم حیاتی چک ش( 5میلی لیتر در ساعت U/kg )× 15 .دقیقه شروع می شود 

  معادل  10علائم حیاتی چک شود، اگر نرمال بود به( 10میلی لیتر در ساعت U/kg )× 15 .دقیقه افزایش یابد 

  معادل  20علائم حیاتی چک شود، اگر نرمال بود به( 20میلی لیتر در ساعت U/kg )× 15 .دقیقه افزایش یابد 

  معادل  40علائم حیاتی چک شود، اگر نرمال بود به( 40میلی لیتر در ساعت U/kg )× 15 .دقیقه افزایش یابد 

  معادل  80علائم حیاتی چک شود، اگر نرمال بود به( 80میلی لیتر در ساعت U/kg )× 15 .دقیقه افزایش یابد 

  معادل  107علائم حیاتی چک شود، اگر نرمال بود به( 107میلی لیتر در ساعت U/kg )× 15 و  دقیقه افزایش یابد

 این سرعت تا پایان درمان ادامه دارد.



                                                                                                                                             

      

 

 

 :گزارشاستانداردهای ی( 

 

 

 شگاه : استان:                                                               دان      

 شهر :                                                                بیمارستان / درمانگاه  :       

 پزشک درمانگر بخش ) فوق تخصص غدد اطفال ( :       

       

 

 نام خانوادگی :                                                    نام :                                                       

 کد ملی  :                                                نام پدر :                                                         

 مرد         زن جنسیت :             سال تولد :                                                

 شماره بیمه :                                                                          سایر     کمیته امداد    نیروهای مسلح  تامین اجتماعی    نوع بیمه : خدمات درمانی   

 ر محل سکونت :استان محل سکونت :                                            شه  

 نشانی :  

 تلفن همراه :                                                              تلفن ثابت :  

 

 

 

 تشخیص قطعی بیماری : 

 سن تشخیص بیماری :     .......  ماهگی                            سن شروع درمان : ....  ماهگی 

                 خویشاوند               ر :     غریبه وضعیت خویشاوندی پدر و ماد 

       آزمون ژنتیک                       Assay   Enzyme آزمایش تشخیصی: 

    سایر بستگان     برادر       سابقه بیماری در بستگان بیمار :  خواهر   

  

 

 

 فاقد درمان  -             4درمان حمایتی  -                  3پیوند سلولی -           2آنزیم درمانی  -1

 

 

 

 دارد .          آزمون ژنتیک      Assay   Enzyme تشخیص قطعی بیمار محرز نیست و نیاز به انجام مجدد :  -1

ارد خدمت تشخیص بیماری محرز ،  روش درمانی پیشنهادی با توجه به سوابق و شرایط بالینی بیمار و براساس استاند -2

 می باشد .      شروع درمان حمایتی     معرفی برای  پیوند سلولی     ابلاغی :   ادامه آنزیم درمانی 

 

 نام و نام خانوادگی پزشک معتمد : 
 امضا :  -مهر                                                                    تاریخ :       

 فرم ثبت مشخصات بیماران متابولیک

 اطلاعات عمومی بیمار 
 

 نوع درمان فعلی

 پیشنهاد پزشک معتمد  

 مشخصات بیماری  



                                                                                                                                             

      

 

 

  های مختلف بستری جهت ارائه هر بار خدمت مربوطه: ( مدت اقامت در بخشن

ساعت می  4بستری موقت بیمار در بخش بیمارستانی تزریق داروی وریدی جهت آنزیم درمانی حداقل به مدت  :نکته مورد تاکًید

 باشد.
 

 

 
 

 
 ردیصورت پذ شیرایو ستیبایم یباشد و بعد از اتمام مهلت زمان یسال م 2راهنما از زمان ابلاغ به مدت  نیاعتبار ا خیتار. 

 



                                                                                                                                             

      

 

 

  )سندرم هورلر ( 1 پیت دوزیساکار یموکوپل زیتجو یراهنما نیفرم تدو

عنوان 

 استاندارد

کاربرد 

 خدمت

افراد 

صاحب 

صلاحیت 

جهت 

 تجویز

ارائه 

کنندگان 

اصلی 

صاحب 

 صلاحیت

محل  کنترا اندیکاسیون اندیکاسیون

ارائه 

 خدمت

تعداد دفعات مورد 

 زنیا
 فواصل انجام

 توضیحات

 آنزیم درمانی
پیوند سلول 

 بنیادی

درمان 

 حمایتی

آنزیم 

 درمانی
 پیوند

آنزیم 

 درمانی
 پیوند

آنزیم 

 درمانی
 پیوند

آنزیم 

درمانی 

 آلدورازایم

به مدت 

 ،ماه 12

پیوند 

سلول های 

، بنیادی

درمان 

حمایتی در 

بیماران 

 یموکوپل

 دوزیساکار

 1 پیت

)سندرم 

 (هورلر

ستری ب

 موقت

  6تا  4)

ساعت در 

بخش 

تزریق 

دارویی 

بیمارستان 

/ بستری 

در بخش 

پیوند 

مطابق با 

قوانین و 

ضوابط 

بخش 

 پیوند(

فوق 

تخصص 

غدد 

 اطفال

فوق 

تخصص 

غدد 

 اطفال

 و

فوق 

تخصص 

خون و 

 سرطان

 علائم بالینی و سابقه خانوادگی مثبت 

 تست های عملکردی  نرمال 

  وجود علائم رادیولوژیکdysostosis 

multiplex   
  فقدان یا کمبود آنزیمiduronidase-

L-    آلفاا در آزمااون سانجش آناازیم روی

 لکوسیت یا فیبروبلاست 

   وجود موتاسیون ژنیتکP16/3 4 

 DQ ≥70     5و ساان بزرگتاار مساااوی 

   scheieیا  hurler scheieسال به شرط 

 DQ ≥70  سااال بااه  5و ساان کمتاار از

 شاارط نداشااتن امکااان پیونااد )نداشااتن  

مااه سا      12دهنده( درمان باا آنازیم   

 ارزیابی  شرایط پیوند  

 DQ > 70     با هر سن درماان باا آنازیم

ماه س   ارزیاابی  تساتهای    12به مدت 

 عملکردی

   علائااام باااالینی و

سااابقه خااانوادگی 

 مثبت  

   وجااااود علائاااام

 رادیولوژیک  

  فقااادان آنااازیم و
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 DQ ≥70   و ساان
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 % 10بیشااتر از 

در تساااااااااتهای 

بعااد  عملکااردی  

ماااه درمااان  12از

 باآنزیم 

DQ >70 

با هر 
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 ماه 12

 بیماران بدحال
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 حیات
 

 

خاااانم هاااای  
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 مادران شیرده 

 

 

حساساااااایت 

 شدید دارویی

عدم 

وجود 

دهنده 

(Donor )

 مناسب

 بیمارستان

حسب نظر 

 ،پزشک

با درمان 

آنزیم به 

 12مدت 

ماه و س   

ارزیابی 

 مجدد

با نظر 

پزشک 

حداکثر 
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امکان 

پذیر 

 است

بصورت 

هفتگی،  

با دوز 

100 

(U/Kg) 

واحد / 

 کیلوگرم

در 

صورت 

شرایط 

جسمانی 

مناسب 

پیوند 

مجدد 

با 

فواصل 

 6تا  2

 ماه

 شامل :  ینیم بالعلائ

 یهااااا یریاااادرگ

اخااتلا ت  ، یتنفساا

، یاسااکلت یعضاالان

 یقلباااا یریاااادرگ

اخااتلا ت ،  یعروقا 

اخاتلا ت   ،یگوارش

 ییو شنوا یینایب

 

 یعملکارد  یتستها

 نرمال شامل:

EF 56از  شااتریب % 

 یرو ادهیااتساات پ ،

از  شااتریب قااهیدق 6

 FEV 1، متااار 350

،  % 80از  شاااااتریب

 تست آپنه نرمال
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درمان معاونت 
سلامتدبیرخانه شورای راهبردی تدوین راهنماهای 

 

 

 تشناسنامه خدم 
 دوموکوپلی سارکاریدوزیس تیپ 

 ) سندروم هانتر( 
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 معاونت درمان وزارت بهداشت و درمان –کمیته علمی مشورتی بیماریهای متابولیک تدوین:  تنظیم و

  نویسندگان :

 ) نویسنده مسئول ( پور  دکتر شاداب صالح

 با همکاری ) به ترتیب حروف الفبا ( :

 دکتر شکوه پوربابایی -1

 دکتر آریا ستوده -2

 پیمانه سرخیلدکتر  -3

 دکتر محمدرضا علایی -4

 دکتر داود امیر کاشانی -5

 

 

 

 

 

 

 تحت نظارت فنی:

 معاونت درمان مدیریت درمان بیماریهای

 استانداردسازی و تدوین راهنماهای سلامت  گروه

 و تعرفه سلامت یاستانداردساز ،یفن آور یابیدفتر ارز

 

 دکتر محمد عقیقی، جمشید کرمانچیدکتر 

 دکتر مریم خیریندرخانی، فرانک 

  



                                                                                                                                            

      

 

 

 مقدمه :

زیم آنکه به دلیل کمبود یا عدم وجود  ( نوعی بیماری ذخیره ای استMPS II)II  سندرم هانتر یا موکو پلی ساکاریدوز نوع

IDURONATE-2 SULFATASE  (I2S) .ایجاد میشود 

 رماتان سولفات.سوبستراهای که در این بیماری تجمع می یابد عبارتند از هپارین سولفات و د

 مغلوب است.  Xطریقه توارث ان وابسته به 

 .( میباشدXq28) Xبازوی بلند کروموزوم  28هانتر ناشی از جهش در جایگاه 

 انواع بیماری:

برحسب شدت به دو گروه تقسیم میگردد. دو سوم بیماران دارای تاخیر سایکو موتوراختلالات رفتاری و  IIموکوپلی ساکاریدوز نوع 

ت تکاملی میباشند که در صورت عدم درمان مناسب و به موقع در دوران کودکی از بین میروند. درنوع خفیف بیماری علایم و پسرف

 با علایم خفیف عصبی بروز میکند. نشانه ها در سن بالاتر

نی و سندرم تونل کارپ و در این بیماران تواناییهای ادراکی اکثرا نرمال است ولی ممکن است مشکلات عصبی نظیر تنگی کانال گرد

 هیدروسفالی ناشی از تجمع موکوپلی ساکاریدها دیده شود.

 رد.جنس مونث نیز امکان بروز داهرچند این بیماری تقریبا همیشه در جنس مذکر اتفاق میافتد اما به صورت نادر در  

 

 : الف( عنوان دقیق خدمت مورد بررسی

   هانترم سندر – یپ دون بیماری موکوپلی ساکاریدوز تتشخیص و درما

 

 : ب( تعریف و تشریح خدمت مورد بررسی

  درمان حمایتی، پیوند سلول های بنیادی 

. در نوترکیب به عنوان تنها درمان استاندارد می باشد idursulfaseجایگزینی آنزیمی با  2قدم اول در درمان موکوپلی ساکاریدوز تیپ 

ت و به این دلیل از پیوند سلول های بنیادی به عنوان درمان استاندارد خط دوم استفاده می فارماکوپه نیس ءکشور ایران این دارو جز

 شود.

 

 ج ( علائم بالینی و شک به بیماری : 

 سابقه خانوادگی مثبت -

 اختلالات اسکلتی : کوژ کمری ، افزایش غیر طبیعی ضخامت استخوان و استخوان سازی نامنظم در مفاصل دست و شانه و -

 ندرم تونل کارپآرنج و س



                                                                                                                                            

      

 

 

 اختلال گوارشی : فتق و برجستگی جدار شکم ، بزرگی کبد و طحال -

ناهنجاریهای صورت : چهره خشن ، پهن شدن بینی و سوراخ بینی فشرده ، فک فوقانی برجسته و لبهای پهن ، بزرگی و  -

 بیرون زدگی زبان

 عفونتهای مکرر گوش -

 قانی ، آپنه خواب: عفونتهای مکرر راههای هوایی فواختلالات تنفسی  -

  در کودکی که تاریخچه عمل جراحی فتق و تونل کارپ دارد یا تمپانوپلاستی شده باشد یا سابقه عمل جراحی آدنویید داشته باشد

 در خصوص احتمال ابتلا به هانتر به دقت در آینده باید مورد پیگیری قرار گیرد.

 

 :پروسیجرهای ضروری جهت درمان بیماری یااقدامات ( د

 شروع درمان :رزیابی قبل از ا 

 ضروری است: تشخیص قطعیجهت  پیوند سلولیشروع زیر قبل از  انجام اقدامات 

o  بررسی وضعیت بالینی )ارزیابی عمومی ، بررسی سیستم عصبی محیطی و مرکزی ، سیستم شنوایی ، گرفتن شرح حال دقیق و

 PFTبا استفاده از شیوه های پاراکلینیک  (کبد و طحالو  بینایی ، تنفسی ، قلبی و عروقی ، عضلانی اسکلتی ، گوارش

 ، و بررسی های رادیولوژیک برای شروع درمان EF، اندازه گیری  6MWT)تستهای عملکرد ریوی( ، 

o مونه نDBS  آنزیم کمیجهت سنجش 

o   در ژن  وجود موتاسیون های ژنتیکیبررسیXq28 

  درمان :ارزیابی حین  انجام 

  از نظر شرایط بالینی برای پیوند  شورای عالی پیوندبعد از اثبات بیماری توسط آزمون های تشخیصی در  2بیماران مبتلا به تیپ

 ارزیابی میگردند :

o  ، فقدان شرایط مطلوب اعم از درگیری قلب و ریه و کبدDQ  70کمتر از  ،EF  6درصد ،  56کمتر ازMWT  350کمتر از 

بار  5سال و بیشتر از  18خواب بیشتر از یک بار در ساعت در افراد کوچکتر از درصد ، آپنه زمان  80کمتر از   FVCمتر ، 

 درمان حمایتی : سال 18در ساعت در بیماران بالای 

o  در صورتی که فقطDQ  پیوند مغز استخوان: و عقب مانده ذهنی باشد اما شرایط جسمانی و بالینی مساعد باشد 70کمتر از 

o پیوند مغز استخوان: ی مساعد باشد چنانچه شرایط جسمانی و بالین 



                                                                                                                                            

      

 

 

 ارزیابی بالینی :

 توالی پیگیریها ارزیابی درگیری ارگانها

 مغز و  اعصاب

 سالانه EEG وآزمایشهای نورو فیزیولوژیک   عمومی

 هیدروسفال
MRI/CT    مغز با و بدون گادولینیوم- 

 LPبا  CSFاندازه گیری فشار 
 هر یک تا سه سال

 سه سال هریک تا گردن  MRI فشار بر نخاع

 سال و قبل از بیهوشی عمومی 3تا  2هر فلکسیون/ اکستانسیون  گردن بی ثباتی مفصل اطلس وآسه

 سالانه                                  رفتاری                                     –عصبی  درگیری پیشرونده شناختی                 

 تست ارزیابی عملکرد دست –هدایت عصبی        سندرم تونل کارپ 

 سالگی  5-4هدایت عصبی : ابتدا در 

 سال 2-1سپس هر 

 ارزیابی عملکرد دست : سالانه

 قلبی و عروقی

 سالانه نوار قلب – اکوکاردیوگرافی کاردیومیوپاتی

 سالانه قلبی( هولتر مانیتورینگ)هدایت نامنظم دریچه ای                       اختلال عملکرد

 شنوایی                              
-شنوایی سنجی  - اتولوژیک و ادیولوژیک

 فونوادیولوژی
 ماه 12تا  6هر 

 تنفسی

عکس رادیولوژِی قفسه تست های تنفسی و

 صدری                         

در طول تشخیص یا هر زمان که بیمار توانایی 

 نه                                  همکاری داشته باشد  سپس سالا

 درصد اشباع اکسیژن

 OSAتست خواب جهت تشخیص 

6MWT 

3MSCT 

 OSAسالگی سپس برحس شک به  5تا  3 تست خواب                                        

 برونکوسکوپی                                   
گیری تنفسی یا انجام درصورت لزوم  ارزیابی در

 بیهوشی عمومی

 ماه 6هر  مراقبت های دندانپزشکی استاندارد دندانپزشکی

 سالانه طیف حرکت مفصلی عضلانی اسکلتی



                                                                                                                                            

      

 

 

 بررسی استخوانی رادیوگرافی از :

 ستون فقرات و لگن -

 توراسیک -

 دستها -

 استخوانهای بلند -

 درابتدای تشخیص یا درصورت پیدایش علایم

 بینایی

 چشم پزشکی استاندارد معاینات

 حدت بینایی -

 میدان بینایی -

 بیومیکروسکوپی -

 فشار داخل چشم -

 الکترورتینوگرافی -

 در ابتدای تشخیص یا در صورت پیدایش علائم

 روانپزشکی                            
 ارزیابی بالینی                                                  

 براساس قضاوت بالینی
 ارزیابی روانی / محیطی        

 شکمی
 فتق اینگویینال                                 

 در هر بار معاینه ارزیابی بالینی
 بزرگی کبد و طحال                            

 

  حین و بعد از درمان :کنترل عوارض جانبی 

o  عوارض ناشی از پیوند سلولهای بنیادی اعم ازGVHD – (ی مولتی ارگان ) کبد و کلیه و قلب و ریه ارساین... 



                                                                                                                                            

      

 

 

 : بعد از پیوند سلول بنیادی 2تیپ  MPSپیگیری بیماران مبتلا به   (ه

 درگیری ارگانها ارزیابی فواصل پیگیری

 تاریخچه پزشکی ارزیابی بالینی شامل معیارهای تکاملی ماه 6هر 

 معاینه بالینی عاینات نورولوژیم فشارخون، دورسر، وزن، ارزیابی قد، ماه 6هر 

 عفونتها / جراحی ها ارزیابی بالینی ماه 6هر 

 اعصاب ارزیابی شناختی ماه 12هر 

 قلبی / عروقی نوار قلب –اکوکاردیوگرافی  ماه 12هر 

 ریوی اسپیرومتری ماه 12هر 

ماه 12تا  6هر   عضلانی اسکلتی 6MWT –محدوده حرکتی مفاصل  

 عمومی پیگیری عوارض مختلف پیوند بار 2سپس سالی ماه  6ماه تا  هر

ماه 6هر    سنجش گلیکوز آمینوگلیکان ادراری 

 

 :خدمت مربوطه( Order( فرد/افراد صاحب صلاحیت جهت تجویز )و

 غدد اطفالفوق تخصص 

 

 :صلاحیت جهت ارائه خدمت مربوطهفرد/افراد صاحب ( ز

 خون و سرطانفوق تخصص 

 

 

 ارائه کننده خدمت: اعضای تیم ( برای سایرهای مورد نیاز )استاندارد ( عنوان و سطح تخصصح

 استانداردهای پرسنل بخش پیوند برای بیماران کاندید پیوند

 

 :و مکان ارائه خدمت فضای فیزیکیاستانداردهای ( ط

 در بخش پیوند مغز استخوان ابلاغی وزارت بهداشت هایبر اساس استاندارد

 

  :یه ای به ازای هر خدمت( تجهیزات پزشکی سرمای

تجهیزات سرمایه ای بخش های پیوند سلولی



                                                                                                                                            

      

 

 

 :( استانداردهای گزارشم

 

 

 استان:                                                               دانشگاه :       

 بیمارستان / درمانگاه  :                                                شهر :                       

 پزشک درمانگر بخش ) فوق تخصص غدد اطفال ( :       

       

  نام خانوادگی :                                                   نام :                                                       

 کد ملی  :                                                نام پدر :                                                         

 مرد         جنسیت :  زن            سال تولد :                                                

 شماره بیمه :                                                                          سایر     کمیته امداد    نیروهای مسلح  اجتماعی   تامین  نوع بیمه : خدمات درمانی   

 استان محل سکونت :                                            شهر محل سکونت :  

 نشانی :  

 تلفن ثابت :                                                تلفن همراه :                

 

 

 

 تشخیص قطعی بیماری : 

 سن تشخیص بیماری :     .......  ماهگی                            سن شروع درمان : ....  ماهگی 

                 خویشاوند               وضعیت خویشاوندی پدر و مادر :     غریبه  

       آزمون ژنتیک                       Assay   Enzyme آزمایش تشخیصی: 

    سایر بستگان     برادر       سابقه بیماری در بستگان بیمار :  خواهر   

  

 

 

 ان فاقد درم -             4درمان حمایتی  -                  3پیوند سلولی -           2آنزیم درمانی  -1

 

 

 

 دارد .          آزمون ژنتیک      Assay   Enzyme تشخیص قطعی بیمار محرز نیست و نیاز به انجام مجدد :  -1

تشخیص بیماری محرز ،  روش درمانی پیشنهادی با توجه به سوابق و شرایط بالینی بیمار و براساس استاندارد خدمت  -2

 می باشد .      شروع درمان حمایتی     رای  پیوند سلولیمعرفی ب     ابلاغی :   ادامه آنزیم درمانی 

 

 نام و نام خانوادگی پزشک معتمد : 
 امضا :  -مهر                                                 تاریخ :       

 صات بیماران متابولیکفرم ثبت مشخ

 اطلاعات عمومی بیمار 
 

 نوع درمان فعلی

 پیشنهاد پزشک معتمد  

 مشخصات بیماری  



                                                                                                                                            

      

 

 

 : مدت زمان ارائه هر واحد خدمتراهنمای تجویز صحیح و ( ن

 در مراکز پیوندراهنمای انجام پیوند سلول های بنیادی 

 

 ( مدت اقامت در بخش های مختلف بستری جهت ارائه هر بار خدمت مربوطه:س

  بستری در بیمارستان و بخش پیوند سلولی است و تابع قوانین و مقررات بخش پیوند می باشد
 

 2الگوریتم درمان موکوپلی ساکاریدوز تیپ 

 

ا بات بیماری با سنجش سطح پایین یا فقدان انزیم 
و تایید تشخیص با آزمون  نتیک م بت 

ارزیابی شرای  بالینی و پیوند در کمیته پیوند 
سلولی

دارابودن شرای  مناسب 

 DQفقدان شرای  مطلوب اعم از درگیری قلب و ریه وکبد ، 
 FVC متر و 350کمتر از 6mwt ،%56کمتر از EF ،70کمتر از 
آپنه زمان خواب بیشتر از یک بار در ساعت در ،% 80کمتر از 

بار در ساعت در بیماران  5 سال و بیشتر از 18 افراد کو کتر از
  سال 18 با ی

پیوند سلولیدرمان حمایتی 

2تیپ  MPSالگوریتم درمان بیماری 

کمتر  DQدرصورتی که فق  
 Mental Retard و 70از 

باشد ولی بقیه شرای  
جسمانی مناسب پیوند باشد 

BMT

 

 

 

.ردیصورت پذ شیرایو ستیبایم یباشد و بعد از اتمام مهلت زمان یسال م 2راهنما از زمان ابلاغ به مدت  نیاعتبار ا خیتار



                                                                                                                                             

      

 

 

  بسمه تعالی

  ) سندروم هانتر(  2 پیت دوزیساکار یموکوپل زیتجو یراهنما نیفرم تدو

عنوان 

 استاندارد

کاربرد 

 خدمت

افراد 

صاحب 

صلاحیت 

جهت 

 تجویز

ارائه 

کنندگان 

اصلی 

صاحب 

 لاحیتص

 کنترا اندیکاسیون اندیکاسیون

محل ارائه 

 خدمت

 تواتر خدمتی

آنزیم  توضیحات

 درمانی
 پیوند درمان حمایتی پیوند سلول بنیادی

 تعداد دفعات 

 مورد نیاز

 پیوند

 فواصل انجام

 پیوند

سلول  وندیپ

 ،یادیبن یها

درمان 

 یتیحما

در بیماران 

 یموکوپل

 دوزیساکار

 2 پیت

)سندرم 

 هانتر(

در  یبستر

 وندیبخش پ

 مارستانیب

مطابق با 

و  نیقوان

 یاستانداردها

 وندیبخش پ

فوق 

تخصص 

 غدد اطفال

فوق 

تخصص 

خون و 

 سرطان

 ندارد

 سابقه خانوادگی مثبت 

 

  وجود علائم بالینی 

 

       فقدان یاا کمباود  آنازیم

iduronate sulfatase   در

لکوسیت یا فیبروبلاست در 

یات  کنار طبیعای باودن فعال  
second sulfatase    

 

   وجود موتاسیون ژنتیکای
Xq28  

 

    تساات هااای عملکااردی

  DQنرمال با هر میزان 

  سااااااااااابقه

خاااااانوادگی 

 مثبت  

 

  وجااود علائاام

 بالینی

 

  تسااات هاااای

عملکاااااردی 

 غیر نرمال

عدم وجود دهناد   

(Donor مناسب ) 
 بیمارستان

نظر  حسب

پزشک 

درمانگر 

تا  1حداکثر 

بار امکان  2

 .پذیر است

مجدد به  وندیپ

 6تا  2فواصل 

ما  و مناسب 

 طیبودن شرا

 یجسمان

 شامل :  ینیعلائم بال

 ،، گوارشااییتنفساا یهااا یریا درگ

 ییو شانوا  یینایبی، اسکلت یعضلان

 و ناهنجاری های صورت

 

نرماال   ریا غ یعملکارد  یتستها* 

 شامل :

 EF  اد یااتساات پ،  % 56کمتاار از 

 ،متار   350کمتر از دقیقه   6 یرو

FVC تساات آپنااه  ، % 80 کمتاار از

 70کمتر از  DQمثبت و 
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درمان معاونت 
سلامتدبیرخانه شورای راهبردی تدوین راهنماهای 

 

 

 تشناسنامه خدم 
 چهارموکوپلی سارکاریدوزیس تیپ 

 )مورکیو سندرم( 
 

 1397خردادماه 

 

درمان معاونت 



                                                                                                                                             

      

 

 

 معاونت درمان وزارت بهداشت و درمان –کمیته علمی مشورتی بیماریهای متابولیک  تدوین:  تنظیم و

 نویسندگان :

 دکتر پیمانه سرخیل ) نویسنده مسئول (

 با همکاری ) به ترتیب حروف الفبا ( : 

 دکتر شکوه پوربابایی -1

 دکتر آریا ستوده -2

 پور ب صالحدکتر شادا -3

 دکترمحمد رضا علایی -4

 د امیرکاشانیدکتر داو -5

 

 تحت نظارت فنی:

 معاونت درمان  مدیریت درمان بیماریهای

 استانداردسازی و تدوین راهنماهای سلامت  گروه

 و تعرفه سلامت یاستانداردساز ،یفن آور یابیدفتر ارز

 

 دکتر محمد عقیقی، جمشید کرمانچیدکتر 

 دکتر مریم خیرینی، فرانک ندرخا



                                                                                                                                             

      

 

 

 مقدمه :

-N  نصزی  آیکی از انواع موکوپلی ساکاریدوزها و وابسته به گروه بیماریهای لیزوزومال است که ناشی از نقص    MPS-IVAمورکیو یا 

acetylgalactosamine 6-sulfatase (GALNS) میباشد Gene OMIM=612222) Phenotype OMIM=253000) 

 MPS-IVمصوارد   %95. بیش از ن شناخته شده استآموتاسیون برای  220ارد و بیش از قرار د 16q24.3 زی  بر روی کروموزومآنژن 

( تولصد زنصده در عمتیتهصای مفتلص      250000/1) بطور متوسط  640000/1 – 76000/1شیوع این بیماری از  میگیرد. را دربر Aرا تیپ 

که موعص  تممصک کراتصان سصولفات در      است لیزوزمی گالاکتوزیداز-βزی  آنناشی از کمبود MPS-IVB یا    Bمتفاوت است. مورکیو

 است. Aموارد را شامل می شود و از نظر علائ  بالینی مشابه تیپ  %5کمتر از  و سلولها میشود

تان که عمدتا از نوع کرا (GAGدر طی زمان بدلیل تممک گلیکوز امینوگلیکان ) این بیماران در ابتدای تولد کاملا نرمال هستند و

طی  بیماری از خفی  با سیر  .علائ  اسکلتی و بافت همبندی ظاهر میگردد بادر سلولها   ،سولفات و تا حدی کندراتان سولفات میباشد

 آهسته تا شدید پیشرونده متغیر است.

 2.2وده و بطور متوسط سال متغیر ب 5 -1باشد.  سن شروع بیماری از  %10 >نزی آانی ظاهر میشود که میزان فتالیت زمبیماری علائ  

نوع موتاسیون و بر حس  شدت نق  بیماری بسته به  سال علامتدار شده و تشفی  داده میشوند. 5بیماران تا زیر  %50سال است. 

خفی  بیماری دیرتر فرم موارد مبتلا به فرم شدید میباشند.  4/3نزیمی ممکن است بصورت خفی ،متوسط و یا شدید تظاهر نماید. آ

ریوی و یا -عمر نیز زنده میمانند. علت مرگ عمدتا مشکلات قلبی 6سته است و گاه تا دهه آهها آنموده و پیشروی بیماری در نتظاهر 

 . نورولوژیک می باشد

 

 (:الف( عنوان دقیق خدمت مورد بررسی )فارسی و لاتین

 مورکیوم سندر – 4ن بیماری موکوپلی ساکاریدوز تیپ تشفی  و درما

 زینالآ یفیه  ک یادرار ه  بصورت کم GAGکه  شودیم هیکمک کننده است. توص هیاول یغربالگر یادرار برا AGG یبررس: تشفی 

این تست موارد مثبت و منفی کاذب داشته و تنها برای است. ییقابل شناسا یفیبوده و فقط در تست ک زین ناچآ ریمقاد یگاه رایشود ز

 غربالگری و مونیتورینگ درمان مناس  است.

توعه داشت  یستیباشد. با یم ریامکان پذ GALNS  ینزآکمبود  دییبا تا یماریتنها در صورت وعود علائ  ب  یماریب یقطت  یشفت

 شیکه پ شودیم دهید زیو کمبود متتدد سولفاتازها ن III, II پیت دوزیپیموکول ;یزوزمیل گرید یماریدر سه ب GALNS  ینزآکه کمبود 



                                                                                                                                             

      

 

 

ویا  ,arylsulfatase Bیک آنزی  سولفاتاز دیگرمانند  یکنار گذاشته شود. با بررس یستیبا یارمیب سه نیاز شروع درمان ا

iduronate-2- sulfatase   دارند مانند ازیعملکرد ن یفسفات برا-6به مانوز یی که مهایزآنیکی از و  β-galactosidase که مربوط

وی نمونه خون خشک شده روی کاغذ فیلتر و ه  نمونه تازه که ه  بر ر است ریامکان پذ نکاریا، است IV-Bتیپ  MPSبه 

  ینزآ یحتما با بررسمشف  شده باشد  یبا کاغذ گاتر یمینزآتست مثبت لوکوسیت و کشت فیبروبلاست قابل انمام است. چنانچه 

مشف  نبوده و ممکن است به در خون خشک شده   ینزآ یداریپا زانیم رایز گردد. دییتابایستی  تازه تیلکوس ای بروبلاستیف یبر رو

 زده شده و موع  عواب مثبت کاذب گردد.  نیتفم یاز حد عاد نترییپا  ینزآ زانیغلط م

با کاغذ  یمینزآ یدر دو نوبت ممزا بررس شودیم هیتازه وعود نداشته باشد توص تیلکوس یبررس ایو  بروبلاستیامکان کشت ف چنانچه

 .گردد دییتا  یتشف یولملک یهایبا بررس سپسانمام شده و یگاتر

نزی  در فیبروبلاست یا لکوسیت تازه  نیز توصیه میشود اما الزامی نیست زیرا آمک روشهای ملکولی پس از ارزیابی تایید تشفی  به ک 

 , Intronی ن در نواحآموارد موتاسیون یافت نشود که بدلیل قرارگیری  %14بر اساس مطالتات انمام گرفته ممکن است در 

Promotor   رد کننده تشفی  نیستعدم یافتن موتاسیون میباشد و. 

 

 MPS IV-Aالگوریتم تشخیصی برای 

 

optional 



                                                                                                                                             

      

 

 

 : ب( تعریف و تشریح خدمت مورد بررسی

 درمان حمایتی –آنزی  درمانی 

بصورت  Vimizim  (Elosulfase-α)نزی آ ه است.فی شدبتنوان درمان انتفابی  دراین گروه از بیماران متر: ( ERTآنزی  تراپی )

 .در هفته میباشد  mg/kg  2مقدار مصرف   بوده و سی سی  5در  mg 5ویال 

 

موع  بهبود علائ  احشایی پیوند مغز استفوان که   I, II, VIتیپ  MPS: بر خلاف بیماران مبتلا به (HSCTپیوند مغز استفوان )

 پیوند مغز استفوان در مهمترین علامت این بیماری یتنی درگیری اسکلتی تاثیری ندارد و تا کنون MPS-IVAمیگردد  در بیماران 

 محکمی عایگاه هنوز ترناتیوآلبتنوان یک درمان  MPS لذا بر خلاف سایر موارد پیوند انمام گرفته است  محدود مورد چندتنها در 

  ندارد.

  .همه بیماران لازم است برای  MPSدرمانهای حمایتی مانند سایر موارد 

 

 ج ( علائم بالینی و شک به بیماری : 

دررفتگی لگن ، شلی مفاصل ، دفرمیتی شدید  ، ، انحنای ستون فقرات اختلالات عضلانی اسکلتی : کوتاهی شدید تنه و گردن -

 استفوان و آرتروز زودرس و پیشرفته

 کت ، آتروفی عص  بیناییو دیستروفی شبکیهاختلالات چشمی : شایتترین کدورت قرنیه ، گلوکوم ، کاتارا -

 اختلالات گوارشی : فتق نافی و اینگوینال ، بزرگی کبد و طحال ، مشکلات دندانی و هیپوپلازی مینا -

 اختلالات قلبی عروقی : هیپرپلازی بطن چپ و نارسایی دریچه ای  -

 اختلالات شنوایی : کاهش شنوایی هدایتی و عصبی -

 ، محدودیت حرکت قفسه سینه ، عفونت های مکرر ، اختلال خواب راههای هوایی اختلالات تنفسی : انسداد -

 

 :پروسیجرهای ضروری جهت درمان بیماری یااقدامات ( د

  شروع درمان :ارزیابی قبل از 

 ضروری است: تشفی  قطتیعهت  شروع درمانزیر قبل از  انمام اقدامات 

o سیست  شنوایی ، بینایی ، تنفسی  عصبی محیطی و مرکزی بررسی وضتیت بالینی )ارزیابی عمومی ، بررسی سیست ، ،

 و رادیولوژیک( و کبد و طحال قلبی و عروقی ، عضلانی اسکلتی ، گوارش



                                                                                                                                             

      

 

 

o  نمونهDBS  آنزی  کمیعهت سنمشGALNS  گیری  به عنوان تست غربالگری و در صورت امکان اندازه

GAG ادراری به صورت کمی و کیفی 

o   بررسی آنزیGALNS ونه لکوسیت تازه یا فیبروبلاست عهت تایًید تشفی در نم 

o یک آنزی  سولفاتاز دیگرمانند  یبررسarylsulfatase B یا وiduronate-2- sulfatase    و بررسی آنزی 

 β-galactosidaseعهت رد کمبود متتدد سولفاتازها(MSD ،  موکولیپیدوز تیپIII،II  و ردMPS  تیپIV-B 

o   16 ژنتیکی وعود موتاسیون هایبررسیq24/3  

 

  درمان :ارزیابی حین  انجام 

o  چنانچهدر ارزیابی تستهای عملکردیFVC   6،  لیتر 3/0کمتر ازMWT  تست زمان طی مسافت متر و  30کمتر از

 درمان حمایتی :منفی باشد  بیمارT25FW )  پایی  )  25

o  در صورتی کهFVC  6و لیتر 3/0بیشتر ازMWT   پایی  25طی مسافت زمان  متر ویا تست 30بیشتر از

(T25FW  بیمار ): مثبت باشد 

  است قابل انمامچنانچه نظر پزشک مثبت باشد و اختلالات اسکلتی خفی  باشد پیوند سلول بنیادی 

  موارد ذیل انمام میشود : ممدد ماه انمام میشود و ارزیابی 12در غیر اینصورت آنزی  درمانی به مدت 

  6ست درصدی در ت 20تا  15افزایشMWT 

  درصدی در  20افزایش میزانMVV  درصد در  5یاFEV1  یاFVC 

  در ادرارکراتان سولفات درصدی  20کاهش میزان 

  درصد کاهش در  10کمتر ازEF  

 اهش دردبهبود وضتیت زندگی یا ک 

 قطک آنزی  درمانی و درمان حمایتینشود :  حاصل مورد فوق نتیمه مثبت 5مورد از  4چنانچه حداقل در  -1

 مورد به نتیمه مطلوب نائل شوی  ارزیابی ممدد بیمار از نظر کمپلیانس لازم است: 4مورد فوق در  5از گر ا -2

 ادامه آنزی  درمانی: )کمتر از سه وقفه درمانی طی یک سال( ال  : شرایط بیمار مورد قبول باشد



                                                                                                                                             

      

 

 

: قطک تمایل بیمار به ادامه آنزی  درمانی )بیش از سه وقفه درمانی طی یک سال( و یا عدم ب : شرایط غیر قابل قبول باشد

 شرایط بیمار پیوند سلول بنیادی توصیه میگردد.و یا بر حس  آنزی  و شروع درمان حمایتی 

 

 : کنترل عوارض جانبی انجام درمان 

د شکمی بوده خستگی و در بیماران دیده شده شامل ت  و لرز،تهوع،استفراغ، سردرد، %10شایتترین عوارض که در بیش از  :عوارض

ریت ، گلودرد، کهیر، برافروختگی، راش، سیانوز، افت فشارخون، تنگی آنافیلاکسی، سرفه، آاما مهمترین عوارض گزارش شده شامل 

 ن کمتر میشود.آهفته اول شایتتر است و پس از  12نفس، درد قفسه سینه و علائ  گوارشی است. متمولا عوارض در 

و  1000/1<و  10000≥، نادر 100/1 <و  1000/1≥، ناشایک  10/1<و  100/1 ≥،شایک  10/1 ≤ارد منظور از عوارض بسیار شایک مو

 .میباشد  10000/1<و  100000/1≥بسیار نادر 

تی آنو درمان مناس  شروع شود. تمویز نافیلاکسی و یا واکنشهای حساسیتی شدید، تزریق دارو بایستی بلافاصله قطک آدر صورت 

 بروز حساسیتهای شدید علوگیری نموده و توصیه میشود. دقیقه پیش از تزریق از 60-30 هیستامین و ت  بر

 



                                                                                                                                             

      

 

 

 جدول معاینات دوره ای بیماران جهت پیگیری :

 



                                                                                                                                             

      

 

 

 :خدمت مربوطه( Orderفرد/افراد صاحب صلاحیت جهت تجویز )د( 

 فوق تفص  غدد 

 :ب صلاحیت جهت ارائه خدمت مربوطهصاحفرد/افراد ( ه

 و فوق تفص  غدد اطفال خون و سرطانفوق تفص  

 ارائه کننده خدمت: اعضای تیم ( برای سایرو( عنوان و سطح تخصص های مورد نیاز )استاندارد

 استانداردهای پرسنل بفش پیوند برای بیماران کاندید پیوند -1

 دوره دیده( برای بیماران کاندید آنزی  درمانیاستانداردهای پرسنل بفش تزریق )پرستار  -2

 

 :و مکان ارائه خدمت فضای فیزیکیاستانداردهای ( ز

 و دستورالتمل های بفش تزریق دارو )آنزی ( در بیمارستان در بفش پیوند مغز استفوان ابلاغی وزارت بهداشت هایبراساس استاندارد

  :ح( تجهیزات پزشکی سرمایه ای به ازای هر خدمت

 هیزات سرمایه ای بفش های تزریق دارو و پیوند سلولیتم

 

 ط( داروها، مواد و لوازم مصرفی پزشکی جهت ارائه هر خدمت:

 مطابق استانداردهای بفش تزریق دارو و بفش پیوند سلولی

  ( مدت اقامت در بخش های مختلف بستری جهت ارائه هر بار خدمت مربوطه:ن
 ساعت می باشد. 4عهت آنزی  درمانی حداقل به مدت  ار در بفش بیمارستانی تزریق داروی وریدیبستری موقت بیم، مورد تاکًیدنکته 

 

 : مدت زمان ارائه هر واحد خدمتراهنمای تجویز صحیح و 

ساعت براساس عدول ذیل  4یکبار است. کل حم  تزریق باید در مدت  ه ایهفتو  2mg/kg ی ویمیزی مقدار پیشنهادی دارو

باشد. سرعت انفوزیون بر اساس میزان تحمل  3ml/hرقیق می شود، سرعت انفوزیون باید  100mlزمانی که دارو در انفوزیون شود. 

دقیقه با  15رسانده سپس مقدار را هر  6ml/hدقیقه افزایش یابد، بر اساس عدول ابتدا سرعت تزریق به  15بیمار ممکن است هر 

6ml/h 36افزایش یابد تا زمانیکه حداکثر آن بهml/h  .برسد 

 حجم و سرعت پیشنهادی برای تزریق

وزن بیمار 

 )کیلوگرم(

کل حم  

 تزریق

 )میلی

 لیتر(

مقدار تزریق در 

مرحله اول و 

 15-0آغازین 

دقیقه )میلی لیتر 

 بر ساعت(

 2مرحله : 

30-15 

 دقیقه

)میلی لیتر 

 بر ساعت(

 3مرحله : 

45-30 

 دقیقه

)میلی لیتر 

 بر ساعت(

 4مرحله : 

60-45 

 قیقهد

)میلی لیتر 

 بر ساعت(

 5مرحله : 

75-60 

 دقیقه

)میلی لیتر 

 بر ساعت(

 6مرحله : 

90-75 

 دقیقه

)میلی لیتر 

 بر ساعت(

 7مرحله : 

 90بیشتر از 

 دقیقه

 )میلی لیتر

 بر ساعت(

25 > 100 3 6 12 18 24 30 36 

25 ≤ 250 6 12 24 36 48 60 72 



                                                                                                                                             

      

 

 

 :ی( استانداردهای گزارش

 

 

 استان:                                                               دانشگاه :       

 شهر :                                                                بیمارستان / درمانگاه  :       

 تخصص غدد اطفال ( :  پزشک درمانگر بخش ) فوق      

       

 نام خانوادگی :                                                    نام :                                                       

                          کد ملی  :                       نام پدر :                                                         

 مرد         جنسیت :  زن            سال تولد :                                                

                                       شماره بیمه :                                    سایر     کمیته امداد    نیروهای مسلح  تامین اجتماعی    نوع بیمه : خدمات درمانی   

 استان محل سکونت :                                            شهر محل سکونت :  

 نشانی :  

 تلفن همراه :                                                              تلفن ثابت :  

 

 

 

 تشخیص قطعی بیماری : 

 ی :     .......  ماهگی                            سن شروع درمان : ....  ماهگیسن تشخیص بیمار 

                 خویشاوند               وضعیت خویشاوندی پدر و مادر :     غریبه  

       آزمون ژنتیک                       Assay   Enzyme آزمایش تشخیصی: 

    سایر بستگان     برادر       بیمار :  خواهر   سابقه بیماری در بستگان 

  

 

 

 فاقد درمان  -             4درمان حمایتی  -                  3پیوند سلولی -           2آنزیم درمانی  -1

 

 

 

 دارد .          آزمون ژنتیک      Assay   Enzyme تشخیص قطعی بیمار محرز نیست و نیاز به انجام مجدد :  -1

تشخیص بیماری محرز ،  روش درمانی پیشنهادی با توجه به سوابق و شرایط بالینی بیمار و براساس استاندارد خدمت  -2

 می باشد .      شروع درمان حمایتی     معرفی برای  پیوند سلولی     ابلاغی :   ادامه آنزیم درمانی 

 

 نام و نام خانوادگی پزشک معتمد : 
 امضا :  -مهر                                                                        تاریخ :   

 فرم ثبت مشخصات بیماران متابولیک

 اطلاعات عمومی بیمار 
 

 وع درمان فعلین

 پیشنهاد پزشک معتمد  

 مشخصات بیماری  



                                                                                                                                             

      

 

 

 4الگوریتم درمان موکوپلی ساکاریدوز تیپ 

 
 

 صورت  شیرایو ستیبایم یباشد و بعد از اتمام مهلت زمان یسال م 2راهنما از زمان ابلاغ به مدت  نیاعتبار ا خیتار

.ردیپذ



                                                                                                                                             

      

 

 

 بسمه تعالی

 )مورکیو سندرم( 4 پیت دوزیساکار یموکوپل زیتجو یراهنما نیم تدوفر
عنوان 

 استاندارد

کاربرد 

 خدمت

افراد 

صاحب 

صلاحیت 

جهت 

 تجویز

ارائه 

کنندگان 

اصلی 

صاحب 

 صلاحیت

 کنترااندیکاسیون اندیکاسیون

محل ارائه 

 خدمت

 تواتر خدمتی

 توضیحات
 آنزیم درمانی

پیوند 

سلول 

 بنیادی

 آنزیم درمانی تیدرمان حمای

تعداد 

 دفعات 

 مورد نیاز

آنزیم 

 درمانی

فواصل 

 انجام

آنزیم 

 درمانی

 میآنز

 یدرمان

 ،(میزیمی)و

درمان 

 یتیحما

در بیماران 

 یموکوپل

 دوزیساکار

 4 پیت

)مورکیو 

 سندرم(
 

 یبستر

 موقت

حداقل به )

تا  4مدت 

ساعت  6

در بخش 

 قیتزر

 ییدارو

مستقر در 

 (مارستانیب

فوق 

تخصص 

د غد

 اطفال

فوق 

تخصص 

غدد 

 اطفال

 ینیوجود علائم بال   

  میآنددددزکمبددددود  ایددددفقدددددان 

(GALNSدر  ) ایدددددد تیلوکوسدددددد 

در کنددار نرمددال بددودن  بروبلاسددتیف

ماننددد  گددریسددولفاتاز د میانددز کیدد

arylsulfatase B اید و iduronate-

2- sulfatase     و نرمدددال بدددودن

   β-galactosidase   میآنز

 یا
 یکددددیژنت ونیوجددددود موتاسدددد  

16q24/3– 4 .هددددددای تسددددددت 

 نرمال   یعملکرد

 ماه و  12به مدت  یدرمان مآنزی

ادامددددده آن در صدددددورت وجدددددود 

  Aگروه  یارهایمع

در حددال 

حاضدددر 

 ندارد

تسددت هددا و  دداخص    .1

 نرمال ریغ یعملکرد یها

 

 یارهدا یعدم وجدود مع  .2

چنانچدده حددداقل ) Aگددروه 

 Aگددروه  5مددورد از  4در 

نتیجه مثبت حاصل نشدود   

و قطددد   آندددزیم درمدددانی 

 درو  مدی    درمان حمایتی

  ود.

 دی دد  تیحساس 

 قابددددل ریددددو غ

 کنترل به دارو 

 

 دیدد تهد یمددار یب 

 اتیکننده ح

 

 و فلد    یحسد  یب

 اندام ها 

 

 ادرار  یاریاخت یب

 و مدفو 

 

 یباردار 

 بیمارستان

با نظر 

پز ک 

درمانگر  

 میآنز

 یدرمان

به مدت 

ماه و  12

 یابیارز

 مجدد

،  یهفتگ

 بصورت 

2mg/kg 

  

 ینیم بالعلائ     

اخدتلالات   ،یاختلالات تنفس ،یعروق یقلب یریدرگ

  یاسکلتو   یگوار  یریدرگ ،ییو  نوا یینایب

 نرمال     یعملکرد یتستها 

FVC 6 ، تددری/. ل3از  شددتریبMWT 30از  شددتریب 

        ثبتم T25FWمتر و 

 گروه  یارهایمعA   امل  

  6 یرو ادهیددپتسددت در  % 20تددا  15 شیافددزا 

 5 اید  mvvدر  % 20 شیافزا - 3MSCT  ای دقیقه

در  % 20کددداهش  - FVC ایددد FEV1درصدددد در 

کدداهش  - هیددکراتددان سددولفات از سددط  پا زانیددم

 تیدددفیبهبدددود ک - EF زانیددددر م % 10کمتدددر از 

مدورد   5 ازمدورد   4کاهش درد )چنانچه  - یزندگ

  ود( یوجود دا ته با د درمان موثر محسوب م

 ردیصورت پذ شیرایو ستیبایم یباشد و بعد از اتمام مهلت زمان یسال م 2راهنما از زمان ابلاغ به مدت  نیار ااعتب خیتار.
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 معاونت درمان وزارت بهداشت ودرمان  –کمیته علمی مشورتی بیماریهای متابولیک   تدوین: تنظیم و

 نویسندگان : 

 دکتر آریا ستوده ) نویسنده مسئول (

 با همکاری ) به ترتیب حروف الفبا ( :

 دکتر شکوه پوربابایی -1

 دکتر پیمانه سرخیل -2

 داب صالح پوردکتر شا -3

 دکتر محمدرضا علایی -4

   دکتر داود امیر کاشانی -5

 

 

 تحت نظارت فنی:

 معاونت درمان  مدیریت درمان بیماریهای

 استانداردسازی و تدوین راهنماهای سلامت  گروه

 و تعرفه سلامت یاستانداردساز ،یفن آور یابیدفتر ارز

 

 دکتر محمد عقیقی، جمشید کرمانچیدکتر 

 دکتر مریم خیریدرخانی، فرانک ن

  



                                                                                                                                             

      

 

 

 :مقدمه

ی لیزوزومي مي باشد كه به علت كمبود آنزيم  ( بیماری ذخیره ا MPS VI ( )MIM # 253200)  6ساكاريدوز نوع موكوپليبیماری 

Arylsulfatase B   گیر غز را درم های بدن غیر از سیستمبوده كه منجر به تجمع درماتان سولفات در بافتها مي گردد. اين بیماری همه

 در تولد زنده مي باشد. )در سوئد( 1.1/  505160) در مهاجران ترک آلمان( تا  1/  43261كرده و پیشرونده مي باشد. شیوع آن از 

 : نام های دیگر بیماری

 MPS 6 رتولامي ، كمبود آريل سولفاتاز ا، سندروم مB  كمبود(ASB.مي باشد ) 

 :تعریف 

( در محل ARSB)  Bبیماری اتوزومال مغلوب بوده كه به علت موتاسیون در ژن آريل سولفاتاز 6موكوپلي ساكاريدوز  تیپ 

و در نتیجه  ASB( اتفاق مي افتد. موتاسیون پاتوژن در اين ژن باعث فقدان يا كاهش عملکرد آنزيم  5q13 – 5q 14)  5كروموزوم 

درصد كل انواع  MPS 3دمه سلولي مي گردد . اين نوع نوع درماتان سولفات و ص glycosamine glycan (GAG)تجمع سلولي 

MPS  درصد آلل های بیماران  23درصد در برزيل مي باشد همچنین  موتاسیون شايع در  5/18درصد در پرتغال و  16در هلند و

 مي باشد.  del 23 1533پرتغالي و برزيلي 

 (:الف( عنوان دقیق خدمت مورد بررسی )فارسی و لاتین

   رتولاميامم سندر – 6ن بیماری موكوپلي ساكاريدوز تیپ ماتشخیص و در

 : ب( تعریف و تشریح خدمت مورد بررسی

 درمان حمايتي –پیوند سلول های بنیادی  –آنزيم درماني  

 ج ( علائم بالینی و شک به بیماری :

یت میاني راجعه ، آپنه زمان خواب و و اوت اختلالات گوش و حلق و بیني : كلفتي بیني و لب و زبان ، اختلالات شديد شنوايي -

 عفونت ريوی و ترشحات غلیظ مجاری تنفسي ، كاهش حجم و كاركرد ريوی

 كرونر و هیپرتانسیونعروق اختلالات قلبي عروقي : كارديومیوپاتي ، اختلالات دريچه ای ، تنگي  -

 ماختلالات چشمي : كدورت قرنیه ، اختلالات عصب رتین ، فشار بالای چشم و گلوكو -

 اختلالات اسکلتي : كوتاهي قد ، اختلالات مفاصل ، صورت زمخت ، صدمه به نخاع ، محدوديت حركت و كنتراكچر -

 اختلالات عصبي : بالا رفتن فشار داخل مغز ، استنوز گردن و فشار روی نخاع و دردهای شديد  -

 اينگوئینال ، بزرگي كبد و طحالاختلالات گوارشي : فتق نافي و  -



                                                                                                                                             

      

 

 

 

 :پروسیجرهای ضروری جهت درمان بیماری یااقدامات ( د

  شروع درمان :ارزیابی قبل از 

 ضروری است: تشخیص قطعيجهت  شروع درمانزير قبل از  انجام اقدامات 

o  بررسي وضعیت بالیني )ارزيابي عمومي ، بررسي سیستم عصبي محیطي و مركزی ، سیستم شنوايي ، بینايي ، تنفسي

 و راديولوژيک(  و كبد و طحال ي ، گوارش، قلبي و عروقي ، عضلاني اسکلت

o  نمونهDBS درصد 10كمتر از  جهت سنجش كیفي آنزيم 

o   5 وجود موتاسیون های ژنتیکيبررسيq13 -5 q14 

  درمان :ارزیابی حین  انجام 

  در ارزيابي تستهای عملکردی چنانچهFVC   درصد ،  80كمتر ازEF  6درصد ،  56كمتر ازMWT  350كمتر از 

:: مجدد بیمار سال  18بار در ساعت بالای  5و بیشتر از  18پنه خواب بیشتر از يک بار در ساعت زير سن متر و آ

درصد ،  70بیشتر از  FEV1سپس ارزيابي مجدد از نظر بهبود چشمگیر شاخص ها ) ماه 12آنزيم درماني به مدت 

FVC  درصد ،  80بیشتر ازEF   هفته يا تا زمان پیدا شدن  12ي به مدت درصد( : ادامه آنزيم درمان 56بیشتر از

 دهنده مناسب : ارجاع برای شورای عالي پیوند و انجام پیوند سلولي

o  ادامه آنزیم درمانی :درصد. 10 شاخص ها به میزاننسبي در صورت بهبود  

o هبود عدم ببروز حساسیت شديد و غیر قابل كنترل به دارو و عدم مراجعه به موقع و عدم بهبودی و  در صورت

  قطع آنزيم درماني و شروع درمان های حمايتيمشورت با والدين و :   %10شاخص ها به میزان 

  چنانچهFEV1  درصد و  70یشتر از بFVC  درصد و  80یشتر از بEF   درصد  : آنزيم درماني به  56بیشتر از

 ند و انجام پیوند سلوليهفته يا تا زمان پیدا شدن دهنده مناسب سپس ارجاع به شورای عالي پیو 12مدت 

 .در صورت ناموفق بودن پیوند ، تا پیوند بعدی آنزيم درماني بايد ادامه يابد 



                                                                                                                                             

      

 

 

 جدول معاینات دوره ای بیماران جهت پیگیری :

 MPS VIبرنامه ارزیابی و پیگیری  بیماران 

 بررسي در صورت لزوم بررسي ساليانه بررسي ابتدائي خدمت

    (endurance)طاقت 

  * * دقیقه راه رفتن 6 تست

  * * دقیقه  3بالا رفتن پله به مدت 

    چشمی

  * * بررسي ديد چشم

  * * معاينه قرنیه

  * * اندازه گیری فشار چشم

  * * معاينه فوندوسکوپي

    گوش

  * * اديومتری

    قلبی

  * * اكوكارديوگرافي

ECG * *  

  * * فشار خون

    لکتروفیزیولوژیا

 *  * (NCV)سرعت هدايت عصبي

    تست های ریوی 

FVC * *  

FEV * *  

  * * آپنه زمان خواب 

    روماتولوژی

  * * بررسي حركات مفاصل

    رادیولوژی 

 *  * ، نمای لاترالhip (AP)فیلم 



                                                                                                                                             

      

 

 

 *  * لگن، مهره های گردن

MRI مغز و نخاع *  * 

    آزمایشگاه

GAG  ادرار * *  

 جانبی ناشی از درمان :رل عوارض کنت 

 هفته مي سازند لیکن اثر سوئي روی درمان نمي گذارد.  4-8بین  Galsulfaseضد  IgGاكثر بیماران آنتي بادی 

-1شايعترين عوارض تب، راش پوستي، خارش، حالت تهوع، سردرد و تنگي نفس مي باشد كه مي توان با دادن آنتي هیستامین 

 ع انفوزيون از آن جلوگیری نمود.ساعت قبل از شرو5/0

بي اختیاری فلج پاها، گاهاً با درمان فشار روی نخاع پس از درمان با ناگلازايم افزايش مي يابد و باعث علائمي از قبیل درد پشت، 

 ر حین درمان بايد به آن توجه شود.مدفوع و ادرار مي شود كه د

 :دمت مربوطهخ( Orderد( فرد/افراد صاحب صلاحیت جهت تجویز )

 فوق تخصص غدد 

 :جهت ارائه خدمت مربوطهفرد/افراد صاحب صلاحیت ( ه

 و فوق تخصص غدد اطفال خون و سرطانفوق تخصص 
 

 ارائه کننده خدمت: اعضای تیم ( برای سایرو( عنوان و سطح تخصص های مورد نیاز )استاندارد

 سلولياستانداردهای پرسنل بخش پیوند برای بیماران كانديد پیوند  -1

 استانداردهای پرسنل بخش تزريق ) پرستار دوره ديده ( برای بیماران كانديد آنزيم درماني -2

 شورای پیوند شامل فوق تخصص های غدد ، خون ، قلب ، ريه ، اعصاب ، طب فیزيک اطفال يا فیزيوتراپیست ، ارتوپد ، -3

 :و مکان ارائه خدمت فضای فیزیکیاستانداردهای ( ز

و دستورالعمل های بخش تزريق دارو )آنزيم ( در   در بخش پیوند مغز استخوان ابلاغي وزارت بهداشت هایدبر اساس استاندار

 بیمارستان

  :ح( تجهیزات پزشکی سرمایه ای به ازای هر خدمت

 تجهیزات سرمايه ای بخش های تزريق دارو و پیوند سلولي

 ط( داروها، مواد و لوازم مصرفی پزشکی جهت ارائه هر خدمت:

 مطابق استانداردهای بخش تزريق دارو و بخش پیوند سلولي

  ( مدت اقامت در بخش های مختلف بستری جهت ارائه هر بار خدمت مربوطه:ن
 2ساعت مي باشد و تا  4اني حداقل به مدت جهت آنزيم درم بستری موقت بیمار در بخش بیمارستاني برای تزريق داروی وريدی

 ايد تحت نظر باشد.ساعت پس از انفوزيون بیمار ب



                                                                                                                                             

      

 

 

 :ی( استانداردهای گزارش

 

 

 استان:                                                               دانشگاه :       

 بیمارستان / درمانگاه  :     شهر :                                                                  

 پزشک درمانگر بخش ) فوق تخصص غدد اطفال ( :       

       

 نام خانوادگی :                                                    نام :                                                       

 کد ملی  :                                                                         نام پدر :                                

 مرد         جنسیت :  زن            سال تولد :                                                

 شماره بیمه :                                                                          سایر     کمیته امداد    نیروهای مسلح  تامین اجتماعی    نوع بیمه : خدمات درمانی   

 استان محل سکونت :                                            شهر محل سکونت :  

 نشانی :  

 تلفن ثابت :     تلفن همراه :                                                           

 

 

 

 تشخیص قطعی بیماری : 
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 :مدت زمان ارائه هر واحد خدمتراهنمای تجویز صحیح و ( م

 ان الگوريتم راهنمای بالیني درمMPS  در ايران 6تیپ 

اين راهنما بايدد   هدف از راهنمای درمان بهتر كردن استانداردهای درمان در راستای بهبود كیفیت مراقبت های سیستم بهداشتي مي باشد.

ظدر قدرار   اسباب قوی برای استفاده از داروها به صورت مستدل و معقول باشد كه منافع بیمار و هزينه مراقبت های پزشکي را بايد مدد ن 

نیدز در  الگوريتم موجود  6تیپ  MPS( . باتوجه به مرور مقالات و راهنماهای درماني كشورهای مختلف در خصوص بیماری 19دهد )

 شده است .  استاندارد لحاظ

 نحوه تزریق و محاسبه دوز درمانی :

 هر هفته مي باشد.1mg/kgانفوزيون وجود دارد. دوز درماني تزريق به صورت 1mg/mlحاوی  5mg/5mlاين ماده در ويالهای 

 نحوه محاسبه:

 وزن برحسب كیلوگرم 1mg/ml  ناگلازاريم=  ناگلازايم ml میزان 5mg/ ويال=  تعداد كل ويال مورد نیاز در هفته

و بقیه آن  مايع در يک ساعت اول %5/2ساعت انفوزيون شود. بهتر است  4نرمال سالین ريخته شده و در عرض  cc250-100بايد در 

 آن در عرض سه ساعت بعدی انفوزيون شود. 5/97%

 6الگوریتم درمان موکوپلی ساکاریدوز تیپ 

 
 

 رديصورت پذ شيرايو ستيبایم يباشد و بعد از اتمام مهلت زمان يسال م 2راهنما از زمان ابلاغ به مدت  نياعتبار ا خيتار. 

 



                                                                                                                                             

      

 

 

 بسمه تعالی

 سندرم( ارتولامی)م 6 پیت دوزیاکارس یموکوپل زیتجو یراهنما نیفرم تدو
عنوان 

 استاندارد

افراد  کاربرد خدمت

صاحب 

صلاحیت 

جهت 

 تجویز

ارائه 

کنندگان 

اصلی 

صاحب 

 صلاحیت

 کنترااندیکاسیون اندیکاسیون

محل ارائه 

 خدمت

 تواتر خدمتی

 توضیحات
 یبستر

 یبستر

 موقت
 آنزیم درمانی

پیوند سلول 

 بنیادی
 انیآنزیم درم درمان حمایتی

پیوند 

سلول 

 بنیادی

 تعداد دفعات 

  مورد نیاز
  فواصل انجام

 یدرمان میآنز

 ،(می)ناگلازا

سلول  وندیپ

درمان  ی،ادیبن

ی در تیحما

بیماران 

 یموکوپل

 دوزیساکار

)مورکیو  6 پیت

 سندرم(

جهت 

 وندیپ

سلول 

 یادیبن

طبق 

 نیقوان

و 

ضوابط 

بخش 

 وندیپ

مدت 

 6تا  4

ساعت 

جهت 

 میآنز

  یدرمان

وق ف

تخصص 

غدد 

 اطفال

فوق 

تخصص 

خون و 

 ،سرطان

فوق 

تخصص 

غدد 

 اطفال

 مثبت  یشرح حال خانوادگ 

 ینبالی علائم وجود  

  میکمبددود آنددز  ایددفقدددان 

در  Bسددددددولفاتاز  لیددددددآر

 پلیو رد کمبود مالت تیلکوس

 سولفاتازها    

 ونیوجدددددددود موتاسددددددد 

  5q13  ،5 q 14یکیژنت

 ریددغ یعملکددرد یتسددتها 

 نرمال 

  در  یرمدداند میادامدده آنددز

   ینسدددب یبهبدددود صدددورت

بعد از  یعملکرد  یدرتستها

 یدرمان میماه آنز 12

 شددرح حددال

 یخددددددانوادگ

 مثبت  

 وجود علائم

  ینیبال

یتسددددددتها 

 یعملکدددددرد

نرمدددددددال در 

شروع درمدان  

پددا از  ایددو 

هفتددددددده  12

  یدرمان میآنز

 داشدددددددتن

دهنددددددددددده 

 مناسب

  یعدم بهبدود  

 یتسدددددددددددددتها

 ریدددغ یعملکدددرد

 12نرمال بعدد از  

 یدرمان میماه آنز

 زانیدداز م شددتریب

 درصد 10

 تیحساسددددد 

 رقابدل یو غ دیشد

 کنترل به دارو

   عدم مراجعده

 به موقع

 تیحساسدددددد 

 رقابدل یغ و دیشد

 کنترل به دارو

 دیتهد یماریب 

 اتیکننده ح

  وجدددددددددددود

 دیشددد یهابیسددآ

 میکددده بدددا آندددز 

بهبدددود  یدرمدددان

  ابدی ینم

  وجدددددددددددود

 دیاشددکا ت شددد 

 یریادگی

نبودن 

دهنده 

(Donor )

 مناسب

 رستانبیما

  آنددددددددزیم

 : درمانی

با نظدر پزشد    

 میدرمانگر  آنز

به مدت  یدرمان

 مددددددددداه و 12

 مجدد یابیارز

   پیوند سدلول

 بنیادی:

با نظدر پزشد    

درمدددددددددانگر 

 2تدا   1حداکثر 

 ریبار امکان پد  

 است

  آنددددددزیم

 : درمانی

،  یهفتگددددددد

 بصورت  

1mg/kg 
 

 

   پیونددددددد

سلول بنیادی: 

مجدددد  وندددیپ

تا  2با فواصل 

مددداه و دارا  6

 طین شدرا بود

  یجسمان

 یرید شدامل : درگ  ینیعلائم بال 

 یعلائدددم ع دددلان ی،ویدددر یقلبددد

و  ییندددایب یریددددرگ ی،اسدددکلت

ی عصدب  ستمیس یریدرگ یی،شنوا

   یگوارش یریدرگ و

 

 نرمدددال  یعملکدددرد یتسدددتها

 - % 80از  شددتریب FVCشددامل : 

 شتریب دقیقه  6 یرو ادهیپتست 

،  % 56از  شدتر بی  EF ،متر  350

FEV1 و تسدددت  % 70از  شددتر یب

) آپنده زمدان خدوا      رمدال آپنه ن

بددار در سدداعت در   یددکمتددر از 

بدار در   5سال و کمتر از  18 ریز

  سال( 18 یساعت در با 

 ردیصورت پذ شیرایو ستیبایم یباشد و بعد از اتمام مهلت زمان یسال م 2راهنما از زمان ابلاغ به مدت  نیاعتبار ا خیتار. 



                                                                                                                                             

      

 

 

 منابع :

1- Baehner F,Schmiedeskamp C, Krummenauer F, Miebach E, Bajbouj M, Whybra C,et al,: 

Cumulative incidence rates of the mucopolysaccharidoses in Germany . J Inherit Metab Dis 

2005, 28:1011-1017 

2- Malm G,Lund AM Mansson JE, Heiberg A:Mucopolysaccharidoses in the Scandinavian 

countries: incidence and prevalence. Acta Paediatr 2008, 97:1577-1581 

3- Poorthuis BJ,Wevers RA, KIeijer WJ, Groener JE, de Jong JG, van WEELY S,et al. : The 

frequency of lysosomal storage diseases in The Netherlanda. 

4- Coelho JC,Wajner M,Burin MG,Vargas CR, Giugliani R: Selective screening of 10,000 high risk 

BRAZILIAN Patients for the detection of inborn errors of metabolism. Eur Jpediatr 1997 , 

156:650-654. 

5- Petry MF, Dieter T, Burin M,Giugliani R,Leistner S: Identification of a novel mutation in the 

ARSB gene that is frequent among Brazilian MPSVI Patients. Genet Test 2003, 7:347-349 

6- Valayanno poulos et . al. Mucopdy Saccharidosis VI orphaned journal of Rare Diseases . 2010, 

5:5 

7- Karageorgos L,Brooks DA, Pollard A, et al. Mutational analysis of 105 mucopolysaccharidosis 

type VI atients. Hum Mutat 2007 m 28: 897 -903 

8- Herskhovitz E, Young E, Rainer J, Hall C,Lidchi V, Chong K,Vellodi A. Bone marrow 

transplantation for Maroteaux _ Lamy syndrome (MPS VI) : Long – term follow – up . J Jnherit 

Metab Dis . 1999 , 22:50 _ 62 [PubMed: 10070618] 

9- Malatack J, Consolini D, Bayever E The status of hematopoietic stem cell transplantation in 

lysosomal storage disease . Pediatr Neurol . 2003, 29:391 _ 403. [PubMed:14684234] 

10- Beck M. New therapeutic options for lysosomal storage disorders : enzyme replacement , small 

molecules and gene therapy. Hum Genet . 2007 ;121:1-22. [PubMed:17089160] 

11- Boelens J.Trends in haematopoietic cell transplantation for inborn errors of metabolism . J 

Inherit Metab Dis . 2006;29:413-420. [PubMed: 16763911] 

12- Orchard P, Blazar B, Wagner J, Charnas L, Krivit W,Tolar J. Hematopoietic cell therapy for 

metabolic disease. J Pediatr. 2007;151:340-346[PubMed:17889065] 

13- Rovelli A. The controversial and changing role of haematopoietic cell transplantation for 

lysosomal storage disorders: an update Bone Marrow . Transplant . 2008;41:S87-89 

14- McGovern MM, Ludman MD, Short MP, et al. Bone marrow transplantation in Maroteaux- 

Lamy syndrome(MPS type 6): status 40 months after BMT. Birth Defects Orig Artic Ser 

1986;22:41-53 

15- Herskhovitz E,Young E,Rainer J,et al. Bone marrow transplantation for Maroteaux- Lamy 

syndrome (MPS VI): long- term follow-up . J Inherit Metab Dis 1999;22:50-62. 

16- ALdenhoven etal:Hematopoietic cell Transplantation for Mucopolysaccharidosis Patients Is Safe 

and Effective: Results after Implementation of International Guidelines. Biol Blood Marrow 

TransPLant 21 (2015)1106-1109 

17- J.Wangetal. Allogeneic Hematopoietic Stem Cell Transplantation in Thirty- Four Pediatric Cases 

of Mucopolysaccharidosis – Aten – Year Report from the China Childeren Transplant Group 

Biol Blood Marrow Transplant 22 (2016) 2100- 9b8 

18- Dr . ZE wraith Guidelines for the Investigation and Management of Mucopolysaccharidosis type 

VI 



                                                                                                                                             

      

 

 

19- Developing guidelines, Implementing, and Monitoring The use of standard Treatment 

Guidelines,a SIAPS HOW- TO Manual. 

20- Guideline   for   treatment  of  lysosomal  storage  diseases  by  enzyme replacement   therapy  in  

Malaysia 


	متن نامه وزارت.pdf (p.1)
	استاندارد خدمت تیپ 1.doc اصلاحی.pdf (p.2-16)
	استاندارد خدمت تیپ 2.docاصلاحی.pdf (p.17-29)
	استاندارد خدمت تیپ 4.doc اصلاحی.pdf (p.30-43)
	استاندارد خدمت تیپ 6.doc اصلاحی.pdf (p.44-54)

