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 :مقدمه

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

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 : 

 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     د سلولیمعرفی برای  پیون     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  



                                                                                                                                             

      

 

 

 :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. 

 



                                                                                                                                             

      

 

 

 درمانمعاونت 

 
 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

 یموکوپلبیماران 

 پیت دوزیساکار

)مورکیو  6

 سندرم(

جهت 

 وندیپ

سلول 

 یادیبن

طبق 

 نیقوان

و 

ضوابط 

بخش 

 وندیپ

 4مدت 

 6تا 

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  

  لیز آر میکمبود آنزز  ایفقدان 

و رد  تیدر لکوسزز Bسززولفاتاز 

 سولفاتازها     پلیکمبود مالت

 ونیوجزززززززززود موتاسززززززززز 

  5q13  ،5 q 14یکیژنت

 نرمال  ریغ یعملکرد یتستها 

  در  یرمزززاند میادامزززه آنزززز

   ینسزززززب یبهبزززززود صزززززورت

بعززد از  یعملکززرد  یدرتسززتها

 یدرمان میماه آنز 12

  شزززرح حزززال

 یخززززززززانوادگ

 مثبت 

  وجززود علائززم

  ینیبال

 یتسزززززززتها 

 یعملکزززززززرد

نرمززززززززال در 

شروع درمان و 

 12پززا از  ایزز

 میهفتزززه آنزززز 

  یدرمان

  داشزززززززززتن

 دهنده مناسب

 یعززدم بهبززود  

 یعملکزرد  یتستها

نرمززال بعززد از  ریززغ

 میمززززاه آنززززز  12

از  شزززتریب یدرمزززان

 درصد 10 زانیم

 تیحساسززززززز 

 رقابزززلیو غ دیشزززد

 کنترل به دارو

  عززدم مراجعززه

 به موقع

 تیحساسزززززززز 

 رقابززلیغ و دیشززد

 کنترل به دارو

 دیززتهد یمززاریب 

 اتیکننده ح

  یهابیسآوجود 

 میکه با آنزز  دیشد

 یبهبزود نمز   یدرمان

  ابدی

   وجود اشزکاتت

 یریادگی دیشد

نبودن 

دهنده 

(Donor )

 مناسب

 رستانبیما

  آنزززززززززززیم

 : درمانی

بززا ن ززر پزشزز   

 میدرمززان ر  آنززز

بزه مزدت    یدرمان

 یابیارز ماه و 12

 مجدد

   پیونززد سززلول

 بنیادی:

بززا ن ززر پزشزز   

درمان ر حداکثر 

بار امکزان   2تا  1

 است ریپذ

  آنززززززززیم

 : درمانی

،  یهفت ززززززززز

 بصورت 

1mg/kg 
 

 

  پیونززززززززد

سلول بنیزادی:  

مجدد بزا   وندیپ

 6تزا   2فواصل 

مزززززززاه و دارا 

 طین شززرابززود

  یجسمان

 یقلب یریشامل : درگ ینیعلائم بال 

 ی،اسزززکلت یعلائزززم ع زززلان ی،ویزززر

 یریز درگ یی،و شزنوا  یینایب یریدرگ

  یگوارش یریدرگ ی وعصب ستمیس

 

 نرمزال شزامل :    یعملکرد یتستها

FVC ادهیززپتسزت   - % 80از  شزتر یب 

  EF ،متزر   350 شتریب دقیقه  6 یرو

از  شزززتریب FEV1،  % 56از  شزززتربی

) آپنززه  رمززالو تسززت آپنززه ن  % 70

بززار در   یزززمززان خززوات کمتززر از 

 5سال و کمتزر از   18 ریساعت در ز

  سال( 18 یبار در ساعت در بات

 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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