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 مقدمه

 

زود یلیآنها خ یماگر علا یشوند، و حت یمحسوب م یکیژنت ینادر جزو اختلال ها یها یماریاغلب ب  

فرد، با او همراه خواهند بود.  یک ینشود، در تمام دوران زندگ ظاهر  

شوند یظاهر م یان،مبتلا یزندگ اوایل نادر در یها یماریاز ب یاریبس  

خواهند مرد. یبه سن پنج سالگ یدنرس از نادر قبل یها یماریدرصد از کودکان مبتلا به ب ۳۰و در حدود   

 

یماریب یکنادر در نظر گرفتن  یکه مورد توافق عموم باشد برا یک قاطعملا یچاست که ه یگفتن  

ندارد. وجود  

نادر یماریب یکاز مردم،  ینزِد گروه خاص یابخش از جهان، و  یکممکن است در  یعنی   

یعشا یماریهنوز هم ب یگرد یو نزد مردمان یگرد یدر نقطه ا یمارینظر گرفته شود امّا همان ب در  

 محسوب شود

نفر در ده هزار نفر است ۵کمتر از  یفراوان یشود که دارا یها گفته م یماریاز ب ینادر به شمار یماریب  

باشد. یرامکان پذ یها، به سخت یماریب ینا یصکم باعث شده است که تشخ یوعش این  

شده است. یینادر در جهان شناسا یماریتا هشت هزار ب ین پنجتاکنون ب   

کم است یارآن بس شیوع شود که یگفته م یمارینادر به ب یماریب  

. یردگ یرا دربرم ۲۰۰۰۰۰به  ۱و  ۱۰۰۰به  ۱ ینب یو دامنه ا  

شود یم ین زدهدرحال حاضر تخم  

یککه به هر یتعداد افراد ینکهنادر وجود دارد که بعلت ا یمارینوع ب ۸۰۰۰تا  ۵۰۰۰ ینکه ب  

ستندکم ه یارشوند بس ینادر مبتلا م یها یماریب یگونه ها از  
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دسته یرنادر از نوع حاد معمولًا بصورت ز یماریمبتلا به ب یماران%ب ۶۵ یندر ب یردرصد سن مرگ وم  

شوند یم بندی  

یسالگ یکاز سن  یشپ . %۳۵ 

یسالگ ۵تا  ۱ ینسن ینب . %۱۰ 

یسالگ ۱۵تا  ۵ ینسن ینب% .  ۱۲  
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 مزوتلیوما 

 

 مزوتلیوما از بیماریهای نادر میباشد.

 

 مزوتلیوما نوع نادری از سرطان است که در بافت پوششی قلب و ریه رشد میکند.

 

درصد است. 70شایع ترین نوع مزوتلیوما نوع پلئورال باشیوع   

 

درصد است. 20تا  15شیوع مزوتلیوما صفاقی   

 

درصد است. 10شیوع مزوتلیومای پریکارد   

 

.عامل اصلی خطر بروز مزوتلیوما تماس با آزبست است  

 

سال سن دارند. 65درزمان تشخیص مزوتلیوما افراد معمولً بیش از   

 

 بر اساس مرحله بندی مزوتلوما میتوان درمان را تنظیم نمود.

 

 معمولً مزوتلیوما در زمان تشخیص متاستاز دارد
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 بیماری تای ساکس

 

 بیماری تای ساکس از اختلالًت نادر است.

 

و کودکان کم  یرخواراندر ش یمرکز یو نادر دستگاه عصب یاختلال ارث یکساکس عبارت است از  یتا یماریب

گردد می و مرگ زودرس یشروندهسن که باعث اختلال پ  

 

:  یعشا علایم  

شوند یظاهر م یرز یمعلا یماهگ 6تا3 ینرسد. ب یبه نظر م یعیکودک در بدو تولد، طب  

یتکامل ذهن یرو تأخ یدست دادن آگاه از  

یدنچرخ یادست دادن قدرت عضلات مثلاا مشکل در نشستن  از  

 کری

 کوری

مختل به کولون یاز عصب ده یناش یدشد یبوست  

 تشنج
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گردد.  یم یمژ ن مغلوب که باعث کمبود آنز یکاز  یناش یارث یماریب یک  

ساکس یتا یماری% مبتلا به ب 25هر دو والد ژن را داشته باشند، کودک آنها به احتمال  اگر  

گردد.  می  

والد، ناقل باشد، کودک مبتلا نخواهد شد. یکاگر تنها   

ژ ن است ینا ینفر دارا یکنفر  60تبار، از هر  یفرانسو یها ییکانادا یا یاشکناز یهودیاندر    

  یمالعوارض احت

(یهات الر) ذ یپنومون  

یفشار یها زخم  

 

 داروها

کنترل تشنج یضد تشنج ها برا  

یبوستبرطرف کردن  یلها براها و مسه ملین  

کنترل عوارض در صورت ظهور یداروها برا سایر  
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 دیستروفی

 

 دیستروفی از بیماریهای نادر است.

 

 دیستروفی از سری بیماریهای حاد ژنتیکی است.

 

 در بیماری دیستروفی بافت ماهیچه تخریب میگردد

 دیستروفی ماهیچه غیر قابل درمان است و تابه حال روشی برای درمان آن ذکر نشده است.

نوع است. 2تروفی عضلانی سدی  

 

 نوع دوشن و نوع بکر

 

ن به پسر منتقل میشودران بارز است و زن از مادر حامل ژمعمولً در پس  

 در دیستروفی کودک دیر راه میفتد وزمان راه رفتن میلنگد

 

 ممکن است کمی عقب ماندگی ذهنی هم وجود داشته باشد.

 

 بدلیل ضعف عضلات ممکن است عضلات  سیستم قلب و تنفس هم درگیر شود

 

 

 

 

www.takbook.com



 
 

1
2

 
 

 

 

 

References 

1. Looker AC, Dallman PR, Carroll MD. Prevalence of 

iron deficiency in the United States. JAMA 1997; 277: 

973-6. 

2. Schultink W, Vander Ree M, Matulessi P, Gross R. Low 

compliance with an iron supplementation: a study among 

pregnant woman in Jakarta, Indonesia. Am J Nutr 1993; 

57: 135-139. 

 

 

 

 

www.takbook.com



 
 

1
3

 
 

 آلوپسی

 آلوپسی از اختلالًت نادر است.

 

یا یرهمنطقه دا یكموها در  یناگهان یزشآره آتا ( عبارت است از ر ی) آلوپس یمنطقه ا یطاس  

پوست سر به یبررو یماریاز ب یگونه شواهد قابل مشاهده ا یچمو. ه یزشسر. همراه با ر برروی  

خورد. ینم چشم  

، یتناسل یهتواند ابروها ، مژه ها ، ناح یماز پوست سر ،  یرغ یماریب ینالبته ا   

كند.  یردرگ یزكل دست وپا را ن یبغل وموها یرز و  

متعدد باشد یا یكیمناطق ممكن است  ینا  

معروف است یزن یسكه ا یمو یزشر وبصورت   

یعشا علایم  

مو شیزكاملاا مشخص . در موارد نادر ، ر یهبا حاش یا یرهمنطقه دا یكموها در  یناگهان ریزش  

(یكل یاست كامل باشد ) طاس ممكن   

وجود ندارد  پوست كاملا صاف ونرمال است یدرد هیچ   

وجود ندارد یخارش هیچ  

 

 علل

مثل اضطراب ممكن است نقش داشته باشند. امكان یناشناخته است ، اما ارث و مشكلات عاطف  

نقش داشته باشد.  یماریب ینا یجاددر ا یزن یمنیدستگاه خود ا دارد  
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پاسخ یعنی یمنیخود ا  

یرندگ یقرار م یبمورد حمله و تخر یخود یكه اجزا یدفاع بدون به نحو یو نابجا اشتباه  

دهد یرخ م یموخ یبه نام كم خون ینوع كم خون یك یا یروییدبه علت التهاب ت گاهی  

دهنده خطر یشافزا عوامل  

 استرس

یمنطقه ا یطاس یخانوادگ سابقه  
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 سندرم بهجت

 

از اختلالًت نادر پزشکی است. سندرم بهجت   

 

نقش کنند یفایآن ا یجادتوانند در ا یم یکیو ژنت یطیاست و عوامل مح ینادر یماریبهجت، ب  

طبقه  یسمیرومات یها یماریدر دسته ب یماریب ینبدن است. ا یهعل یمنیا یستمس ارییمب یکبهجت  بیماری

شود یم یبند  

عارضه مبتلا  ینبهجت است و کودکان و سالمندان کمتر به ا یماریسن ابتلا به ب ینتر یعشا ی،سالگ 30تا 25

شوند یم  

متفاوت است یرد،گ یبه آن صورت م ییمارکه حمله ب یا یهدر افراد مختلف و بسته به ناح یماریب ینا علایم  

مختلف از جمله پوست، چشم،  یبهجت، اندام ها بیماری  

کند یرتواند درگ یرا م اعصاب و مغز و یهدستگاه گوارش، مفاصل، قلب، دستگاه گردش خون، ر  

 

که به آن حمله یا یهبا توجه به ناح یماریب ینا یمعلا  

کند عبارتند از می  

 آفت دهان -

یتناسل هیآفت ناح -  

آکنه پوست یاجوش  -  

 التهاب چشم -

 التهاب روده -

یسکته مغز یعدم تعادل و حت یجه،: تب، سردرد، سرگیالتهاب مغز با نشانه ها -  

بزرگ یها یانالتهاب رگ ها و شر -  

 درد مفاصل -
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یزیخونر یادرد شکم، اسهال  -  

 

ار در سال حمله کند و هر بار حداکثر ظرف دو از سه ب یشترآفت دهان است که ب یماری،ب یننشانه ا ینمهم تر

یابدهفته بهبود   

یستن یآفت معمول یگرشکل آفت، د این  

هم  یمارتواند چشم را مورد حمله قرار دهد که اگر به موقع درمان نشود، احتمال کور شدن ب یم یماریب این

 وجود دارد

دشو یمفاصل م یدبهجت به مفاصل باعث ورم و درد شد یماریب حمله  

شود یکرده و باعث درد مفصل یجادزانو و مچ پا التهاب ا یژهتواند در مفاصل بزرگ بدن بو یم بهجت  

از افراد  یشترشود و ب یم یدهمبتلابه بهجت د یماراندر ب یزپاها و دست ها ن یها یاهرگشدن خون در س لخته

افتد یسالم اتفاق م  

یشگیریپ  

متعادل و سرشار از  ییغذا یمو حفظ رژ یاز چاق یریندارد، اما کنترل وزن، جلوگ یخاص یشگیریپ یماریب این  

باشد  یدمف یدشا یقند و چرب یاداز مصرف ز یزمتنوع و پره یها میوهسبزیجات   

 درمان

کورتون و  یدچشم را مبتلا کند، فرد با یماریب یندارد. به عنوان مثال اگر ا یماریبه علائم ب یدرمان بستگ نوع

استفاده کند روماتیسمی ضد یاروهاد  

 

توسط پزشک متخصص درمان  یزیتجو یکلوفناکمفاصل که با ورم مفاصل همراه است، معمولً به کمک د درد

شود یم  
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 اکستروفی مثانه 

 اکستروفی مثانه از اختلالًت نادر است.

 

درصد به آن یآمار، س یک. طبق است یعاختلال کار مثانه شا  

هستند. مبتلا  

دهد که در یو درجات مختلف رخ م یری دراشکالتا پ یاز نوجوان ی،در هر سن   

دچار آن هستند یزتر است. زنان ن یعمسن شا افراد  

 

 اکستروفی مثانه یک نقص مادرزادی است که مثانه و قسمتهایی از آن در بیرون شکم تشکیل میشود

 

اکستروفی مثانه بسیار کم است. احتمال بروز  

 

 اکستروفی مثانه شامل طیف وسیعی از ناهنجاری های دستگاه ادراری  تناسلی و استخوان لگن است.
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وم سندرم بل  

 

 سندرم بلوم از اختلالًت نادر است.

 

گردد و داراي وراثت اتوزومال یمنتقل م یکیسندرم به صورت ژنت ینا  

شده و اغلب به صورت عقب  یاننما یسالگ ۲۰ یکنزد یندر سن یماریب یننشانه هاي ا یناست ،اول مغلوب

شدیدماندگي   

 رشد قبل و بعد از تولد ، ضایعات پوستي حساس به نور كه معمولً برروي صورت ایجاد مي شود مشخص 

 مي گردد

 تظاهرات بالیني اصلي آن عبارتند از: 

 كوتاهي قد،

شودضایعات پوستي اریتماتو بر روي صورت كه با نور خورشید تشدید می   

و نیز افزایش میزان عفونت هاي باكتريال به علت نقص ایمنيضایعات پوستي هیپریاهیپوپیگمانته بر روي بدن   

 این سندرم شامل قرمزي و تلانژ كتازي ناحیه صورت به شكل پروانه، كوتاهي قد و حساسیت به نور آفتاب 

 مي باشد

کند یمطالعه كروموزومي تشخیص سندرم بلوم را تایید م  

 

بیماري مزمن ریوي و دیابت شیرین نیز شایع استعفونت هاي عود كننده ) اوتیت میاني و ذات الریه (    

مشكلاتي در یادگیري دارند یمارانب ینبسیاري از ا   

 مردان مبتلا نابارورند و زنان وارد یائستگي زودرس مي شوند
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، اغلب مرگ و میر ها نیز به علت سرطان ) اپیتلیال ، هماتوپویتیك ، لنفوئید ، بافت هم بند ، سلول هاي زاینده 

 سیستم عصبي و كلیه ( كه در سنین جواني رخ مي دهد ،مي باشد
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 فیبروز کیستیک

 فیبروز کیستیک از اختلالًت پزشکی نادر است

 

نوزاد را  یکهزار تولد  3تا 2است که در هر  یکیاختلالًت ژنت ینتر یو جد یعتریناز شا یکی یماریب ینا

کند. یمبتلا م  

شود یو چسبنده م یظغل یتناسل یستم( ، کبد، روده و س لوزالعمده ) پانکراس یه،ر ترشحات اختلال یندر ا   

هستند یرچسبندهو غ یقغالبا رق ین ترشحاتا یعیاست که در افراد طب یدر حال ینا  

و در واقع نمک یابد یم یشافزا یزنمک موجود در ترشحات غدد عرق ن یزانم ینعلاوه بر ا  

شود یعرق دفع م یقبدن از طر موردنیاز  

 

 یناز والد یکیشود اگر فقط  یم یجادپدرومادر به کودک ا یوبمع یدر اثر انتقال ژن ها یستیکیبروزکف یماریب

باشد یماریژن ب یدارا  

هم پدر  ینشود( بنابرا یظاهر نم یدر و یماریب یمعلا یعنیشود ) ینم یمارخواهد بود اما ب یماریناقل ب کودک

دهندخود را به فرزندشان انتقال  معیوب ژن یدو هم مادر با  

 

  علائم و نشانه ها

شامل سرفه همراه با خلط ، خس  یمعلا یناست ؛ ا یتنفس یستمس یریمربوط به درگ یماریب یمعلا شایعترین

یهو عفونت ر ینهخس س  

شود یمشاهده م یزن ینیب یها یپو پول ینوزیتس یباشد در موارد یم ها  
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عبارتند از : یماریب یمعلا سایر  

 

ننده، کاهش وزن، اختلال در هضم غذا، انسداد روده ، تهوع و استفراغ، اسهال چرب،عود ک یدل دردها   

کبد یریدر رشد و درگ نارسایی  

 

است یرشامل موارد ز یمارانب یندر ا یدارو درمان   

شوند یاز عفونت استفاده م یشگیریها به منظور پ یوتیکب آنتی   

شود یاستفاده م یتنفس یرهایباز نگه داشتن مس یگشاد کننده برونش برا داروهای  

استفاده شود یتنفس یستمکورتون ها به منظور کاهش التهاب در س از  

شود یاستفاده م یکاهش مشکلات گوارش یپانکراس )لوزالمعده( برا یمهایاز آنز یازن برحسب  

رف شود که معمولً به صورت روزانه مص یم یزتجو یمارب یبرا یمحلول در چرب یها یتامینو یها مکمل  

شود یم  

 

است شامل یبروزکیستیکمبتلا به ف یماراندر ب یکه نشان دهنده وخامت عفونت تنفس یعلائم   

مکرر یها سرفه  

در ظاهر آن ییرخلط و تغ یدتول افزایش  

نفس تنگی  

و ورزش یتتحمل فعال کاهش  

 کاهش اشتها

 تب

 کاهش وزن
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 بیماری فابری

 

 بیماری فابری از اختلالًت نادر است.

 

است یکسوابسته به ا یکیژنت یماریب یناست . وراثت ا یزوزومالل یا یرهذخ یها یماریجزء ب   

 

 

یفابر یماریعلائم ب  

 درد

یهکل مشکلات  

یقلب درگیری  

یجلد تظاهرات  

باشد یم یچشم تظاهرات  

 یماده، عروق خون ینشود. ا یدر بدن ساخته م یاز ماده چرب ینوع خاص ی،فابر یماریمبتلا به ب یمارانب در

 را نازک کرده و

 

شود یعصب یستمب، مغز و سها، قل یهبه پوست، کل یبتواند باعت آس می  

 

یبرندرنج م یرز یماز علا یفابر یماریافراد مبتلا به ب  

 حس سوزش در دستها و پاها

(مکرر) دل درد، اسهال و استفراغ یگوارش یها نشانه  

یارغوان -فرمز یپوست بثورات  
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حملات درد در کل بدن یها دوره  

(یکنند)در گرما عرق نمیقتعر کمی  

یفابر بیماری  

بدن مثل،  یاز دستگاهها یاریخطرناک است. و بس یاررونده وبس یشپ یکیژنت یماریب یک ی،فابر بیماری

یکندم گرفتار ها و مغز را یهقلب، کل  

 

یفابر یماریمبتلا به ب یماراندر ب یمآنز یگزینیهمرام با جا یاقدامات درمان  

درد یفمسکن و آرام بخش جهت تخف مصرف  

جهت بهبود مشکلات معده یدرمان دارو  

یجهت بهبود مشکلات قلب یدرمان دارو  

ها یهضد فشار خون جهت حفظ کل یداروها مصرف  

است یازمورد ن یالیزد ید،شد یویمشکلات کل در  

است یوجود ندارد و درمان علامت یقطع درمان  
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