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 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 

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

و به این دلیل از پیوند سلول های بنیادی به عنوان درمان استاندارد خط دوم استفاده می  فارماکوپه نیست 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: مساعد باشد چنانچه شرایط جسمانی و بالینی 



                                                                                                                                            

      

 

 

 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 لبی(هولتر مانیتورینگ)هدایت نامنظم ق 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 

                                   همکاری داشته باشد  سپس سالانه

 درصد اشباع اکسیژن

 OSAتست خواب جهت تشخیص 

6MWT 

3MSCT 

 OSAسالگی سپس برحس شک به  5تا  3 تست خواب                                        

 برونکوسکوپی                                   
ری تنفسی یا انجام درصورت لزوم  ارزیابی درگی

 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

 شم پزشکی استانداردمعاینات چ

 حدت بینایی -

 میدان بینایی -

 بیومیکروسکوپی -

 فشار داخل چشم -

 الکترورتینوگرافی -

 در ابتدای تشخیص یا در صورت پیدایش علائم

 روانپزشکی                            
 ارزیابی بالینی                                                  

 براساس قضاوت بالینی
 زیابی روانی / محیطی        ار

 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 ساینار... 



                                                                                                                                            

      

 

 

 : 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 نات نورولوژیمعای 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 2سالی  ماه سپس 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 سایری مورد نیاز )استاندارد( عنوان و سطح تخصص هاح

 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

 

  :ای به ازای هر خدمت( تجهیزات پزشکی سرمایه ی

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  تماعی  تامین اج  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   

  

 

 

 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     پیوند سلولی  معرفی برای     ابلاغی :   ادامه آنزیم درمانی 

 

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

 اران متابولیکفرم ثبت مشخصات بیم

 اطلاعات عمومی بیمار 
 

 نوع درمان فعلی

 پیشنهاد پزشک معتمد  

 مشخصات بیماری  



                                                                                                                                            

      

 

 

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

 مراکز پیوندراهنمای انجام پیوند سلول های بنیادی در 

 

 ( 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 2نما از زمان ابلاغ به مدت راه نیاعتبار ا خیتار



                                                                                                                                             

      

 

 

 درمانمعاونت 

 
  بسمه تعالی

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

 کاربرد خدمت عنوان استاندارد

افراد صاحب 

صلاحیت جهت 

 تجویز

ارائه کنندگان 

اصلی صاحب 

 یتصلاح

 کنترا اندیکاسیون اندیکاسیون
محل ارائه 

 خدمت

 تواتر خدمتی

 توضیحات
آنزیم 

 درمانی
 پیوند درمان حمایتی پیوند سلول بنیادی

 تعداد دفعات 

 پیوند مورد نیاز
 پیوند فواصل انجام

 یسلول ها وندیپ

درمان  ،یادیبن

 یتیحما

در بیماران 

 یموکوپل

 پیت دوزیساکار

)سندرم  2

 هانتر(

در بخش  یبستر

 مارستانیب وندیپ

 نیمطابق با قوان

 یو استانداردها

 وندیبخش پ

فوق تخصص 

 غدد اطفال

فوق تخصص 

خون و 

 سرطان

 ندارد

 سابقه خانوادگی مثبت 

 

  وجود علائم بالینی 

 

       فقددددان یدددا کمبدددود  آندددزیم

iduronate sulfatase   در

لکوسیت یدا فیبروبلاسدت در کندار    

 secondطبیعددی بددودن فعالیددت 

sulfatase   
 

  وجود موتاسیون ژنتیکیXq28  

 

    تست های عملکردی نرمدال بدا

  DQهر میزان 

   سابقه خدانوادگی

 مثبت 

 

  وجددددود علائددددم

 بالینی

 

   تسددددت هدددددای

عملکددردی غیددر  

 نرمال

عددددم وجدددود دهندددد  

(Donor مناسب ) 
 بیمارستان

نظر  حسب

پزشک درمانگر 

 2تا  1حداکثر 

بار امکان پذیر 

 .است

ه مجدد ب وندیپ

ما  و  6تا  2فواصل 

 طیمناسب بودن شرا

 یجسمان

 شامل :  ینیعلائم بال

 یعضدلان  ،، گوارشدی یتنفسد  یها یریدرگ

و ناهنجاری های  ییو شنوا یینایبی، اسکلت

 صورت

 

 نرمال شامل : ریغ یعملکرد یتستها* 

 EF  6 یرو اد یددتسددت پ،  % 56کمتددر از  

کمتددر از  FVC ،متددر  350کمتددر از دقیقدده 

 70کمتر از  DQتست آپنه مثبت و  ، % 80

 

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