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 درمان معاونت 

 اهنماهای سلامتدبیرخانه شورای راهبردی تدوین ر

 

 

 تشناسنامه خدم 
 تولامی(ارا)سندروم مششموکوپلی سارکاریدوزیس تیپ 
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معاونت درمان  -مرکز مدیریت پیوند و درمان بیماریها  –کمیته علمی مشورتی بیماریهای متابولیک   تدوین: تنظیم و

  وزارت بهداشت ، درمان و آموزش پزشکی

 

 نویسندگان : 

 دکتر آریا ستوده ) نویسنده مسئول (

 

 با ( :با همکاری ) به ترتیب حروف الف

 دکتر شکوه پوربابایی -1

 دکتر پیمانه سرخیل -2

 دکتر شاداب صالح پور -3

 دکتر محمدرضا علایی -4

   دکتر داود امیر کاشانی -5

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 تحت نظارت فنی:                                                       

 گروه استانداردسازی و تدوین راهنماهای سلامت                                          

 دفتر ارزیابی فن آوری و استانداردسازی و تعرفه سلامت                                     

 مهدی یوسفی ، دکتر مریم خیریدکتر 
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 :مقدمه

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

های بدن غیر از مغز را  سیستمبوده كه منجر به تجمع درماتان سولفات در بافتها مي گردد. اين بیماری همه   Arylsulfatase Bآنزيم  

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

 باشد.

 : م های دیگر بیمارینا

 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  ASBتاسیون پاتوژن در اين ژن باعث فقدان يا كاهش عملکرد آنزيم ( اتفاق مي افتد. مو 5q13 – 5q 14)  5كروموزوم 

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

MPS  درصد آلل های بیماران  23شايع در درصد در برزيل مي باشد همچنین  موتاسیون  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 تشخیص و درما

 : ب( تعریف و تشریح خدمت مورد بررسی

 درمان حمايتي –دی پیوند سلول های بنیا –آنزيم درماني  

 ج ( علائم بالینی و شک به بیماری :

و اوتیت میاني راجعه ، آپنه زمان خواب و  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 یوپاتي ، اختلالات دريچه ای ، تنگي اختلالات قلبي عروقي : كارديوم -

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

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

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

 اينگوئینال ، بزرگي كبد و طحالاختلالات گوارشي : فتق نافي و  -
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 :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 ، قلبي و عروقي ، عضلاني اسکلتي ، گوارش

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  18متر و آپنه خواب بیشتر از يک بار در ساعت زير سن 

درصد ،  70بیشتر از   FEV1ارزيابي مجدد از نظر بهبود چشمگیر شاخص ها ) سپس  ماه 12آنزيم درماني به مدت 

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

 ماه بعد از پیوند 3و ادامه آنزيم درماني تا  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 عدم بهبود بروز حساسیت شديد و غیر قابل كنترل به دارو و عدم مراجعه به موقع و عدم بهبودی و  در صورت

  حمايتي قطع آنزيم درماني و شروع درمان هایمشورت با والدين و :   %10شاخص ها به میزان 

  چنانچهFEV1  درصد و  70یشتر از بFVC  درصد و  80یشتر از بEF   به منظور انجام درصد  :  56بیشتر از

سپس  صورت گرفته و هفته يا تا زمان پیدا شدن دهنده مناسب 12آنزيم درماني به مدت پیوند سلولي مي بايست 

 ادامه يابد . نیز ماه پس از پیوند 3درماني حین پیوند و تا و آنزيم  ارجاع به شورای عالي پیوند و انجام پیوند سلولي

 .در صورت ناموفق بودن پیوند ، تا پیوند بعدی آنزيم درماني بايد ادامه يابد 
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 :ن جهت پیگیری جدول معاینات دوره ای بیمارا

 

 MPS VIبرنامه ارزیابی و پیگیری  بیماران 

 صورت لزوم بررسي در بررسي ساليانه بررسي ابتدائي خدمت

    (endurance)طاقت 

  * * دقیقه راه رفتن 6تست 

  * * 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 
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 *  * لگن، مهره های گردن

MRI مغز و نخاع *  * 

    آزمایشگاه

GAG  ادرار * *  
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  جانبی ناشی از درمان :کنترل عوارض 

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

 5/0-1ادن آنتي هیستامین شايعترين عوارض تب، راش پوستي، خارش، حالت تهوع، سردرد و تنگي نفس مي باشد كه مي توان با د

 ساعت قبل از شروع انفوزيون از آن جلوگیری نمود.

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

 

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

 اطفال فوق تخصص غدد 

 :صاحب صلاحیت جهت ارائه خدمت مربوطه فرد/افراد( ه

 و فوق تخصص غدد اطفال اطفال خون و سرطانفوق تخصص 

 

 

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

 استانداردهای پرسنل بخش پیوند برای بیماران كانديد پیوند سلولي -1

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

 

 :و مکان ارائه خدمت فضای فیزیکیاستانداردهای ( ز

و دستورالعمل های بخش تزريق دارو )آنزيم ( در   ندر بخش پیوند مغز استخوا ابلاغي وزارت بهداشت هایبر اساس استاندارد

 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:

 لوليمطابق استانداردهای بخش تزريق دارو و بخش پیوند س
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 :ی( استانداردهای گزارش

                                                      
 

 

 استان:                                                               دانشگاه :       

 / درمانگاه  :  شهر :                                                                بیمارستان      

 پزشک درمانگر بخش ) فوق تخصص غدد اطفال ( :       

       

 

 

 نام خانوادگی :                                                    نام :                                                       

 کد ملی  :                                                            نام پدر :                                             

 مرد         جنسیت :  زن            سال تولد :                                                

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

 استان محل سکونت :                                            شهر محل سکونت :  

 نشانی :  

 ت :تلفن همراه :                                                              تلفن ثاب  

 

 

 

 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  
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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. 97.5%

 

  ( 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 تزريق داروی وريدی برای بستری موقت بیمار در بخش بیمارستاني

 یمار بايد تحت نظر باشد.ساعت پس از انفوزيون ب
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ا  ات بي ار  با س    س    ا ي   نز   و   ت  نتي  م  ت 

FEV 1   70بي تر ا%

  FVC  80بي تر ا%

 EF    56بي تر ا%

FVC   80  تر ا %
EF  56  تر ا%
6MWT  متر 350  تر ا

 سا  18   ه   خوا  بي تر ا     باردرسا ت   ر 
 سا  18 بار درسا ت  با   5   ه   خوا  بي تر ا  

ERT for  12 week

                           
      

ERT for 12 mo

ار ا  بي ار برا   ورا  
 يوند 

HSCT

ب  ود  اخ   ا    ر به 
 ا بي تر%  10ميزا  

PFT-EF-6MWT

  اسيت  د د و  ير  اب  
 دم مرا  ه  -  تر  به دارو  

 ا %10 دم ب  ود -  به مو  
 بد ر  د  و  يت بي ار

ERTادامه درما  
م ورت با والد   و 
 ورا   يوند 

درما   –    درما  
  ا تي

ب  ود ن  ي   دم ب  ود  

ب  ود     ير 

6تی   MPSالگوریتم درمان بیماری 

                                       :FEV  

         70%

  FVC         80%

 EF           56 %            .

                           

    :                     

                        

                              

                           

                               .

                       

                 3     
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 سندرم( ارتولامی)م 6  یت دوزیساکار 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
 آنزیم درمانی 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

و )مورکی 6 پیت

 سندرم(

جهت 

 وندیپ

سلول 

 یادیبن

طبق 

 نیقوان

و 

ضوابط 

بخش 

 وندیپ

مدت 

 6تا  4

ساعت 

جهت 

 میآنز

  یدرمان

فوق 

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

 پلیلتو رد کمبود ما تیلکوس

 سولفاتازها    

 ونیوجدددددددود موتاسددددددد 

  5q13  ،5 q 14یکیژنت

 ریددغ یعملکددرد یتسددتها 

 نرمال 

  در  یدرمددان 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

 دیدشدد یهابیسددآ

 میکددده بدددا آندددز 

بهبدددود  یدرمدددان

  ابدی ینم

  وجدددددددددددود

 دیاشددکا ت شددد 

 یریادگی

نبودن 

دهنده 

(Donor )

 مناسب

 بیمارستان

  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

 م آنددددددزی

 : درمانی

،  یهفتگددددددد

 بصورت  

1mg/kg 
 

 

   پیونددددددد

سلول بنیادی: 

مجدددد  وندددیپ

تا  2با فواصل 

مددداه و دارا  6

 طیبودن شدرا 

  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 FVC: شددامل 

 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 3دت راهنما از زمان ابلاغ به م نیاعتبار ا خیتار. 
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