
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

  

  

  

  

  

 

  ومراليهپولواسكاويفاس يعضلان يتروفسيدرباره د ييها تيواقع

  

)Facioscapulohumeral Muscular Dystrophy(  
  

  

  

              

  



   :ز يدوستان عز

-Facioscapulohumeral muscular dys( ومرال يهواسـكاپولو يفاس يعضـلان  يسـتروف يد يمـار يب

trophy [ FSHD]  (ام بوده استخانواده ياز زندگ يبخش ياريبس يسالها.  
  
، از نفـر  3خـانواده مـادرم    از پـنج فرزنـد  ! سال عمر كرد 102بود و  FSHD مبتلا به پدر پدربزرگم 

. ص داده شديتشخ او يزندگ يدر دهه سمادرم   يماريببودند كه  يمارين بيتلا به امب جمله مادرم ،
ن ي ـدند كه من هم مبـتلا بـه ا  يم فهما» كج و كوله  لبخند « ساله بودم پدر و مادرم از 9 كه يهنگام

  . هستم يماريب
  
تـا حـد   د ي ـتوانتا ب ه شده استيتهبه شما FSHDدر مورد  هياطلاعات پا به منظور دادن  ن كتابچهيا

 ـا اسـتفاده از   با. د يخود فراهم آور يرا برا يپر باربخش و لذت يممكن زندگ ا ي ـن اطلاعـات شـما   ي
 از آثـار  ياريبس ـ دنيبـه حـداقل رسـان    يبـرا  د و يآماده شـو  ندهيرات آييتغ يد برايتوانيمفرزندتان 

  . ديمجهز گرد يماريب
  

وحرفـه   يشخص ـ يزندگ مه اتوانست  ون بر خودمگوناگ يبه شكل ها يماريب اثر يمن با درك چگونگ
  . داشته باشم  يپربار و ارزشمند يا
ار سـخت و  يبس ـ يانجام كارها انيجاد موازنه ميا يرا برا ييوه هاي، همانند من ش ديتوانيشما هم م 

  !ده استيا به آخر رسيد كه دنيهرگز فكر نكن. ديجاد كنيار آسان ايبس
  

 ييدرمان ها وروش هـا .د آموخت يخواه  FSHDدرباره  ياكنندهدلگرم مطالبن كتابچه يبا مطالعه ا
دهـد و  يطول عمر را كـاهش نم ـ  يماريب.  ندوجود دار يمارياز ب يو مشكلات ناش علائم اغلب  يبرا
رات يي ـط و تغيق با شرايو تطب يفرصت آمادگ ار كند است وبه شمايان بسيمبتلا شرفت آن در اكثريپ

 يعضـلان  يسـتروف يد ن نوع ازيا،  يعضلان يستروفيد اشكالگر ازيد يبرخلاف برخ.  دهديمرا د يجد
  . كنديد نميرا تهد مشخصا عملكرد قلب و تنفس

  
 ييدر جهت بر داشتن گام هـا وسته يپ )MDA(كا يآمر يعضلان يستروفيانجمن د يپژوهش ي برنامه

   .است  يماريكامل ب يبهتر و بهبود يها درمان افتني يبرا
  
 MDA را  يياگـر چـه چـالش هـا    . است بوده يمارين بيمبارزه با ا يمن برا يبرا يزيانگشگفت اوري
 يخـوب  يزنـدگ   FSHDد با يتوانيشما م. ديستيتنها ن: د كهيد ، لطفا بخاطر داشته باشيش رو داريپ

  . د يداشته باش
  

 نيپل تاپك              

                      )Paul Topkinِ(  
                                                                                   دايلَند، فلوركيل 

                                                                             )Lakeland, Florida(  

نیل تاپ�پُ   



 ومرال يهواســــــكاپولويفاس يعضــــــلان يســــــتروفيد

)Facioscapulohumeral muscular dystrophy (ست؟يچ   

  
اسـت كـه در آن    يكيژنت ياختلال عضلانك ي (FSHD)ومرال يهواسكاپولويفاس يعضلان يستروفيد

 ـ هسـتند كـه   يمنـاطق  از جمله بازوان يقسمت بالاو ها شانه،  عضلات صورت ش از همـه گرفتـار   يب
  .شوند يم
 ( face) صـورت  يراب ين واصطلاح پزشكيلات ي، واژه  )fancies( زيفاس ر گرفته ازب ين نام طولانيا
ومروس ي ـو ه ;  ( shoulder) شانه يبرا يكين واصطلاح آناتوميلات يواژه ; ) scapula(اسكاپولا  ;
)humerus( ;  كه از شـانه   ياستخوان يبرا يكيآناتومو اصطلاح  بازو يقسمت بالا ين برايلات يواژه

    .باشد  ي، م ده شده استيآرنج كشتا 
( شرونده و اتلاف يهمراه با ضعف پ ، شرونده عضلاتين رفتن پياز ب يبه معنا يعضلان يستروفيدواژه 

قسـمت  هـا و صـورت، شـانه   تر  يجد از همه ضعف ،  FSHDدر.  است عضلات )از دست رفتن توده 
يز م ـي ـعضلات ن گريموجب ضعف در د يبماري "معمولا امادهد ،  ير قرار ميرا تحت تاث بازوان يبالا
  . دشو
 اي ـكنـد و بنـدرت قلـب    يشـرفت م ـ يپ يار به آراميبس "معمولااست كه  ييماريب FSHDكه  ز آنجاا
اكثر افراد مبتلا . د يآ ينم به شمار يكننده زندگ ديتهد يماريك بي دكنيم گرفتار را يستم تنفسيس

  . دارند يطول عمر عاد يمارين بيبه ا

  

  ؟شود  يمFSHDباعث  يه عاملچ

  
FSHD ـ   به كوتاه همراه است كه) جهش( يكيك نقص ژنتيشه با يباً هميتقر  ش از حـد  يتـر شـدن ب

 ـا .انجامد يم 4در كروموزوم ) DNA( يا.ان. يد معمول قطعه  ـاز  يبخش ـ قطعـه ن ي خـاص  ك ژن ي
  .  كنديخله ممدا يكيژنت ماده درست پردازشدررسد كه ين وجود به نظر مياما با ا ، ستين

كوتاه در كرومـوزوم   قطعهامااسـت   FSHDهيشب "قايهستند كه دق ياختلال ياز افراد دارا ياندكتعداد
  .  ص نشده استاختلال آنها هنوز مشخ يكيل ژنتيدل.  را ندارند 4

  

  

  ؟ وجود دارند FSHDاز  ياشكال متفاوتا يآ

  
يم م ـيتقس ـ يكـودك  بروز كننـده در و نيابنده در بالغيشكل بروز را به دو  FSHDمتخصصان  يرخب

 )شـود  يشروع م ياست كه در نوجوان FSHDاز  يكلش شامل كه( نيابنده دربالغيشكل بروز .  كنند
  .  است تر عيار شايبس

علائـم   گـر يگهگـاه ، د .  آغاز شـود  يكودك درتواند يضعف عضلات صورت م ، FSHDدر هر دو نوع 
FSHD نوعن يا.  دنشويان مينما يدوران كودك يدر ابتداFSHD  ،يكـودك بروز كننده درنوع  يعني 



يز اثـر م ـ ين يينايو ب ييبر شنوا و گاه دارد يد تريدوره شد يبا در نظر گرفتن ضعف عضلان "، عموما
از  DNAاز  يبزرگتـر  باقطعـه  يدر كودك شكل بروز كننده آن است كه از يحاكه يشواهد اول. گذارد

  . دست رفته همراه است 

  

  افتد؟  يم FSHD به فرد مبتلا يبرا يچه اتفاق

  
  .  متفاوت است يازان گستردهيبه م FSHDشرفت و شدت ي، پبروزسن 

  
متوجه  يسالگ 20ان در سن يو اكثر مبتلا ، دندهيخود را نشان م يعلائم در دوران نوجوان ، "معمولا

در  يحت ـ اي و يكودكدر  يحت توانديعضلات  م يدر برخ گرچه ضعف ، ا شونديم از مشكلات يبرخ
 چگونهيه مار متوجه يب است كه فيخف يحده ب يارميب افراد يدر برخ.  آشكار گردد يسالگ 50 دهه
 گر از اعضا يد يكه عضو يهنگام ر بودن فرد تنهامايممكن است ب ين مواقعيچندر . شودينم يعلائم

  .  ص داده شوديتشخ دينما يبه پزشك مراجعه م يماريد تر بيل شدكبه علت ابتلا به ش خانواده
  

 ـبلند كردن دستها  در ر نشده و مشكليآنها درگ يپا ساقايكه عضلات شانه  يافراد تا وقت ، معمولاً ا ي
ماران ، چنانچـه  يب از ياريدر بس. كننديبه پزشك مراجعه نم ته باشندنداش هان رفتن از پلهييبالا و پا

 ياعضلات شـانه  يزدگرونيبچون  ، يدر كودك يتوانند داشتن علائميم ، شودآنها سئوال  به دقت از
كه تـاكنون هرگـز    نديگو ين افراد ميا از موارد ، ياريدر بس . ورندآبخاطر  راا مشكل در پرتاب توپ ي

 ـ  يدنيدن نوشيدر نوش يا حتي ا بادكنك باد كنندياند سوت بزنند هنتوانست  يدنينوش ـ دنينوش ـ يبـا ن
  .  نداهدانستينم يعضلان يستروفيه دب مربوط ن مشكلات رايد ايشااما  ، مشكل داشته ا ند

 30 يبـه دراز  يممكن اسـت زمـان   . ار كند استيبس يماريشرفت بيپ FSHDدر اكثر افراد مبتلا به 
رخ  اني ـهمـه مبتلا  ين اتفاق بـرا يا ، و ناتوان كننده شود يبه صورت جد يماريكشد تا بل بسال طو

مواقـع  از   يت برخيدر نها FSHDبه درصد افراد مبتلا 20 حدود شود كهين زده ميتخم.  دهد ينم
  . ند ياستفاده نماچرخدار  يصندل

  

  ضعف عضلات صورت

بـه  بـه محـض    ممكن است فـرد مبـتلا   اما ، است FSHDن علامت يعضلات صورت اول ضعف"غالبا
 يم ـ گفتـه  يوك پزشـك بـه   يا يگر يتوسط فرد د ن موضوعيا معمولاً. آن نشود  متوجه وجود آمدن

  .  شود
  

 يبـرا  .كنند  يو دهان را احاطه م هستند كه چشمها ييآنهاشوند ير مياز همه درگ شيبكه  يعضلات
مشكل بـاد   لين دليهممشكل است ، و  شتر از دهان يب ييكارا و گرفتن جمع كردن لبها مارانين بيا

  .ماران است ين بيتوسط او سوت زدن  يدنيدن نوشينوش يكردن بادكنك ، استفاده از ن
  

چشـمان  سبب بسته نشـدن كامـل   تواند يكه م ، ضعف عضلات چشم استاست  ينآنچه موجب نگرا

،  ابتدا .امز از كلكاماس اورگان يليباربارا و 

. داشت  يرا در دوران كودك FSHDم يعلا

د انجام ش يو يبر رو"رايكه اخ يعمل جراح

 يسبب كاهش درد و استفاده بهتر از بازو

  .راست در او شد 

 يبرا ين خانم پس از انجام عمل جراحيا

، از  يثابت ساختن استخوان شانه راست و

كند و درد  يخود بهتر استفاده م يبازو

 .پشت خود دارد  يدر قسمت بالا يكمتر

  

 يتواند استفاده از نيضعف عضلات صورت م

لبخند زدن را مشكل  يو حت يدنيدن نوشينوش

 .سازد 



 دنشـو  يشب دچار خشك يتوانند ط يها م چشم گاه  ،  يماريشرفت بيپ با. گردد فرد در طول شب 
 ، زه در چشـم ياحساس وجود سـنگر دار شدن هنگام صبح با يب. آنها شود جراحت تواند باعثيكه م ،

 پوشـانه چشم استفاده از.  نشدن كامل آنها باشدبسته از ياست نشانه اممكن  چشم يا خشكيسوزش 
  . ابد يت تواند ضرورينگام خواب مه ها به چشم اه رنگ پوشانندهيپارچه ساي

  ضعف عضلات شانه

 كيمت وجود ن علايبعنوان اول -scapulae –ه شانهيمتوجه ضعف در ناح FSHDان به ياكثر مبتلا
  .  شونديم اشكال

  
عمـل   يه گـاه يتكعنوان ه ب ن هايا. خود ثابت هستند يدر جا "نسبتا شانه بطور معمول ياستخوانها

وزن  ، از جملـه اء، يبلند كـردن اش ـ  يبرا به عنوان اهرم دهند تايم مكانبه عضلات بازو ا كهكنند يم
  . ند ينماعمل ،  خودشان

  
دهنـد   يامكـان م ـ  و شوند يمف يدارند ضعيخود نگاه م يسر جارا ها كه شانه يعضلات FSHDدر 
به  خود حركت يو ط نندز يم رونيب شانه ياستخوانها. ند يحركت نماش از حد ياستخوانها ب نيكه ا

 ، شـود يفتـه م ـ گ) scapular winging( يه كتف ـگونبال ن حالتيا ، كه به رونديسمت گردن بالا م
  .  د يآ يبه نظر م ه بال پرندگانيده شبزرون يچرا كه استخوان ب

  
  . ستيكسان نياغلب ضعف در هر دو طرف بدن .  رودين مياز ب يتا حد هگوناهرم حالت

  
مانند قادر نبودن به پرتاب تـوپ بـه نحـو     ييزهايچ متوجه FSHDبه  شخص مبتلا ه ياول مراحلدر

ا رسـاندن  ي ـ سـر  ياموه ـ شانه كردن يسر برا يرفته رفته بلند كردن دستها تا بالا.  شود يم كارآمد
 ـا.  شودياء مشكل ميختن اشيا آويبلند  يهادستها به قفسه ف عضـلات  ل ضـع ي ـن مشـكلات بـه دل  ي

  . دنيآيش ميبازوان پ يقسمت بالاها واطراف شانه
  

  ساق پا يتحتانضعف عضلات 

 ينها عضـلات يا.  دنگرديف ميا ضعساق پاه نييقسمت پا يجانبو  ييجلو عضلات FSHDشرفت يپ با
از پنجـه  كه يدهند به نحو يرا منگام راه رفتن ه پا يقسمت جلو بالا آوردن امكان هستند كه به ما

  .  مينخور يسكندرها 
  
 ماند و گاهيخود م يجلو آمدن سر جا يپا در حال راه رفتن بجا ، شونديف مين عضلات ضعيا يوقت

  . شوديگفته م )Foot Drop(  پا يافتادگت ين وضعيبه ا. شود  يخوردن م يسبب سكندر
  

 ـا تا قدرت” ، مثل پنگوئن راه برو خود يپاها يها پاشنه يرو“ : ديپزشك ممكن است به فرد بگو ن ي
  . د يازمايبرا عضلات بلند كننده پا

  
 يم ـ ري ـگم يكنم پـا يموقع راه رفتن احساس م“د كه يفرد ممكن است بگو يپزشك يهنگام پرسشها

به علت وجود ضعف در شانه ها و پشت ، 

 يده نمياز پشت د يكه به طور عاد يعضلات

ن مرد يا. ت هستند يقابل روFSHD  شوند در

مشخص نا متقارن ضعف را ،   ين الگويهمچن

ف نشان يوز خفيهمراه با چرخش شانه و اسكول

   .دهد  يم

  FSHDل ابتلا به يتواند به دل ين خانم ميا

 .راست خود را به عقب بكشد  يآشكارا پا



داشتن مشكل با پلـه ” .خورمبن يزمزنند تا يپا مبه من پشتخودم  يپاها كنم ياحساس م“ا ي” كند
  . و سطوح ناصاف معمول استها 
  

  .  ستندين ساق پا يمشكل ضعف عضلات تحتان يدارا FSHDان به يهمه مبتلا

  يضعف عضلات شكم

 ـا.  شـود يجاد م ـيا يضعف عضلات شكم FSHDبه افراد مبتلا از ياريبسدر توانـد در  ين ضـعف م ـ ي
 لـوردوز ر  مـا يدر فـرد ب  ، يشـكم ف عضـلات  شـرفت ضـع  يبـا پ .  جـاد گـردد  يا يمـار يه بيمراحل اول

)lordosis(، ه كمر ياحدر ن ديشد يانحنا ينوع كه)شوديمجاد يا، است  ستون فقرات) يتحتان .  
  

  ينيسر ضعف عضلات

پزشـكان بـه آن    ( نـد ينما يرا احاطـه م ـ كه لگن خاصـره   ينيسر ضعف عضلات ، اشخاص يدر برخ
بنظـر  .  فتـد ا يان اتفاق نميهمة مبتلا يت براين وضعيا.  شوديده ميز دين ) نديگويم يلگن كمربند

 ضـعف عضـلات  .  كنـد يبـروز م ـ  يانساليشتر مواقع در ميدر ب ، اگر رخ دهد ، ن نوع ضعفيرسد ايم
توانـد بـه   يم ـ وشوديها مپله كردن يطا ي يصندل يرو هنگام بلند شدن ازجاد مشكل يباعث ا نيسر
مواقـع عضـلات    يبعض ـ.  دانجام ـيب ، يطولان يمسافتها يبرا ژهيبو ،چرخدار ياستفاده از صندل از ازين

تواند باعث راه رفـتن  يم يضعف عضلات كمربند لگن.  دنگرديم يمارين بير ايز درگيساق پا ن يفوقان
  . رساند  يراي دشويده ميد FSHD در كه اغلبلوردوز  جاديا به و ودش اردك وار

 ، شونديمآن ن متوجه ياست كه والد يزين چياول نيسرضعف عضلات  FSHDدركودكان مبتلا به 
  .   شوديم دنيهنگام راه رفتن و دو جاد مشكليچرا كه باعث ا

  

  عضلات) متقارن نا( نا برابرضعف 

مه راسـت بـدن متفـاوت    يمه چپ و نين نيب ، ي، دستكم اندك ، ضعف FSHDبه  در اكثر افراد مبتلا
تر ريشـمگ چار يبس ـ توانـد  ين بدن مين طرفيب ن تفاوتيا  FSHDاشخاص مبتلا به  يدر برخ.  است
  . ست يروشن ن شود،يمشاهده نم يعضلان يستروفيانواع د اغلبكه در ، تقارن  عدم نيل ايدل. باشد 

  

  ر از ضعف دارد؟يغ يگريرات داث FSHDا يآ

 دند در نظر گرفته شويكه با وجود دارند يضعف عضلان علاوه برهم  يگريمسائل د FSHDدر .  يآر
 .  
  

  درد و التهاب

 يدر برخ -شوديانجام م يمنيستم ايس ياز سلولها يكه توسط انواع خاص يهاجمت –التهاب عضلات 
  . گسترده باشد  FSHDافراد مبتلا به  يتواند در برخيافتد و م ياتفاق م يعضلان يهايستروفيداز 
  

 تيــوزياميبنــام پلــ يعضــلان يمــارياز ب يگــريتوانــد بــا نــوع ديمــ FSHD ، گــاهل يــن دليــبــه ا
)polymyositis( ، يقـرار م ـ  يمنيستم ايس تهاجمكه در آن عضلات مورد يكيرژنتيغ يماريب ينوع
 ـ ،زون ي ـدنرِبـا پِ  تي ـوزيماين است كه پليدر ا مهم تفاوت كي .ه شودگرفت اشتباه،  رنديگ  يك داروي

  .شاخص است  FSHDلوردوز در 



رسـد  يكه بنظر نم ـ ي، قابل درمان است در حال شوديالتهاب م سركوبكه باعث  يديكواستروئيكورت
شود كه مصـرف  ين دارو باعث ميفراوان ا يعوارض جانب.  ر دهدييرا تغ FSHD دورهتواند بزون يپرِدِن

   .نباشد  يعمل يفرونشاندن ناراحت يآن برا
  

بـا اسـتفاده از   ف شده يباشد كه عضلات ضع يوه اياز ش يناشممكن است  نيهمچن FSHDدرد در 
   .كشند  يرا از محورشان به خارج م،  هاو شانه مهره ها ستون  بدن ، مانند ين ها امساخت آن
  
  

   مهره ها مفاصل و ستون اختلالات

.  انجامديب ك مكانيدر  مفاصل يبه سفت تواند يباشد ، م يد و طولانيشد يكه ضعف عضلان يهنگام
 "احتمـالا  ، ديوجود آه ب ياگر همكش ، FSHDدر .  نامنديم) contracture( يهمكش را ين سفتيا

  . شود  يجاد ميامفاصل قوزك پا  در
  

 يمهره ها بـه شـكل  ستون .  ل شده استيها تشكن مهرهيدر ب يادياز مفاصل ز در واقع  ستون فقرات
عضلات  ين وقتيبنابرا ، ر استيپذانعطاف ، يفنر يمانند عروسكها يشده است كه ، تا حدود يطراح
  .  شوديد خارج من ستون از محور خويا ، گردنديدچار ضعف م مهره ها كننده ستوناحاطه

  
بـه  توانـد  ياما م ، گردديم )swayback(  كمر فرورفتگي اي،  وردوزلاغلب باعث بروز  يمحور يانحنا
، كننـد   يدا م ـي ـبدن انحنا پ يكه در آن ستون مهره ها به قسمت جانب ،)scoliosis( وزيولاسك بروز 
  . ستيد نيمعمولاً شد دهديم رخ FSHDكه گاه در  يوزياسكول. انجامد يز بي، ن Sحرف  مانند

   
  

   ييشنوا يياز دست رفتن جز

افـت  يدر بـر شـتر  يو ب ف اسـت ي ـ، اما معمولاً خف كنديبروز م FSHD در ييشنوا گاه از دست رفتن
 رد مگـر آن كـه  ي ـگ يمورد توجه قرار نم ف است كهيخف ن حالت آنقدريا.  گذاردياثر مر يز يصداها
ن ي ـا يحت ـن يمتخصص يبرخ.  )ك مطالعه ياز  ي، بعنوان بخشثال م يبرا( رديانجام گ قيدق شيآزما

 يدارا يبزرگسالابنده در يبروز  FSHDدر  ييشنوا از دست رفتن اير سوال برده اند كه آيرا ز موضوع
در  ييكـه از دسـت رفـتن شـنوا     يهنگـام . ر يا خياست   به طور عام بزرگسالان وع كمترنسبت بهيش

FSHD  ندارد  ينل روشيدهد ، دليرخ م.   
  
گسـتره   يدارا يصـداها  يبـرا  ييشنوا از دست رفتن شود يآغاز م يدر دوران كودك  FSHD يوقت
ز روشـن  ي ـن موضوع نيا ليدل. باشد يبزرگسال ابنده دريبروز   FSHDدتر از يتواند شديرتر ميز يها
   .ست ين

  

  ه چشميدر شبك اختلالات

در  يبصـر  ريقرار گرفته در پشت چشمها كه تصاو»  پرده« ، هيشبك يخون يدر رگهااختلالات  يبرخ



ار يافراد بس ـ ، خوشبختانه. گردند  يم ييشناسا FSHDاغلب در افراد مبتلا به  ، ابندي يم بازتابآن 
ك چشـم پزشـك   ي ـد حتماً توسـط  ياما با شوند ،  يعارضه م نيا از يد ناشيدچار مشكل د يمعدود
 يكـودك ابنـده در  يبـروز   FSHDدر  "عمومـا  ن مشـكل يخص ال نامشيبه دلا. رنديقرار گ شيپا مورد
  .  نشده است شناخته يبخوب يمارين بيا شكلدو  ه چشم در هريمنشأ مشكل شبك.  عتر استيشا
  

   يتنفسو  يعملكرد قلب

 ديشـد  يگرفتـار  ممكن اسـت دربـاره   ديهست يعضلان يستروفيان به ديجامعه مبتلااز آنجا كه عضو 
اگـر چـه   .  ديده باش ـيشـن  ييزهـا يع است چيشا يعضلان يستروفيكه در انواع خاص د يوير اي يقلب

اما بندرت حاد است و اغلب تنهابـا   ، شمار روده ب FSHD يعامل برا كيتواند يم گاه يقلب يگرفتار
را در  يرد قلب ـش عملك ـيمتخصصـان پـا   يراً برخياخ.  قابل كشف است  يش تخصصياستفاده از آزما

  .ند ينما يه ميتوص FSHDان به يمبتلا
  

 يبه اندازه بعض FSHDدر  ياز ضعف عضلات دستگاه تنفس يناش يمشكلات تنفسب ، ين ترتيبه هم
 مـورد در  نيدر فواصل مع يويش عملكرد ريانجام آزما.  ستيع نيشا گريد يعضلان يها يستروفياز د
  .  گردد هيماران ممكن است توصياز ب يبرخ

  

  د؟نيآيش نميپ يمارين بيدر ا يچه مشكلات

  
گفتگو نمـوده   يعضلان يستروفير ديدرگ يها خانواده با اي ديا خوانده يهمانگونه كه در مقالات پزشك

ده يشـن  يذهن ـ صينقـا ر انـواع  يا سـا ي يريادگي ياهيدر مورد بروز ناتوان ييز ها يچ ممكن است د ،يا
  .  دنكنيبروز نم FSHDمشكلات درن يا.  ديباش
  

كـه   ديده باشيشن يدستگاه عصب ر اختلالاتيسااي يصدمات نخاع دچار افراد از ممكن است نيهمچن
ه شـد  يجنس ـ در رابطـه  ا مشكلاتي ، كنترل ادرار و مدفوع ي، ناتوان حس لامسه دچار از دست رفتن

  . باشند  يهمراه نم FSHD باز ين مشكلات نيا. اند 

  

  ؟ FSHD صيتشخ يچگونگ

  
 ار كوچك از دست رفتـه يبخش بس يش برايانجام آزما FSHDص ين راه تشخيتربل اعتمادقاامروزه 
DNA  ار يروش بس ، رديپذيانجام م يخون يسلولها يكه بر رو ، شيزمان آيا. است  4در كروموزوم

 ـا مـرتبط بـا     ژن خاص هر چند هرگونه، گردد  يم يتلق FSHDص يتشخ يبرا يقيدق  يمـار ين بي
   . ده استينگرد ييشناسا

  
 يتمام DNAشي، آزمادهند  يرا نشان م يماريداشته و علائم ب يكه سابقه خانوادگ يدر مورد افراد

   .ر يا خيد يآ يبه وجود مدر آنها  FSHD ايد كه آيد نماييتا تا د انجام شوديبا است كه يزيآن چ

 يبررس يستيبا FSHDعملكرد قلب در 

 .شود 

در  يعضلان -يعصب يمارين بيمتخصص

مجرب  FSHDص يدر تشخ MDAك ينيكل

 .هستند 



  
 ـ FSHDداشتن  مشكوك به ي، افراد بدون سابقه خانوادگاز موارد  ياريبس، در اما   گـر از يد يبرخ ـ اي

كمتـر   يژگ ـيو يداراشـات ارزانتـر و  يابتـدا آزما  يمواردن يدر چن.  هستند يعضلان-يعصب اختلالات
  .  دنريپذانجام  است توانند يم DNA FSHDش ينسبت به آزما

  
، كـه   شين آزمايا.  است) creatine kinase( نازين كيكرات زانيم يريش اندازه گيآزما شيك آزماي

در خون انـدازه  را زناين كيكرات تحت عنوان يميمقدار آنز ، رديگينمونه خون انجام م يبر رو باز هم
و  يعضـلان  يهـا  يسـتروف يكه در د نگونه، آ شونديب ميعضله تخر يسلولها يوقت. د ينما يم يريگ

ن يقبلاً بـه كـرات  .  ابدييش ميافزا CKا يناز ين كيمقدار كرات افتد ، ياختلالات اتفاق م گر ازيد يبرخ
  .  شديگفته م CPKا ي نازين فسفوكيكراتناز، يك
  

 ناراحت كننده يش كه تاحدين آزمايا. است ، EMGا ي ، وگرامياالكتروم يصيش تشخيزماآ گرينوع د
 يري ـو انـدازه گ  عضلات زان اندك به داخليبه م فيظراريبس يسوزنها شامل وارد كردن ،  ز هستين

  .باشد  يدر عضلات م يكيت الكتريفعال
  
ز ممكـن اسـت   ي ـن  NCVا ي ، )Nerve Conduction Velocity(سرعت رسانش عصب ش يآزماك ي

قسمت عصب بـه   كياز  عيسر يام هايپ انتقال يچگونگ يريگاندازه شاملش ين آزمايا.  رديانجام پذ
كـه در   ييمانند آنهاه( يسطح يالكترودها فاده ازاست با يعصب يها اميپ. باشد  يم گر آنيقسمت د

 است ناراحت كننده يفقط كم شي، و آزما دنشويم يريگاندازه) دنرويوگرام بكار ميانجام الكتروكارد
 .  
  
 عـه قطن روش ، ي ـدر ا.  است يعضلان يوپسيبرد يگياوقات انجام م يكه گاه يگريد يصيوة تشخيش

ك نمونـه  ي ـتواننـد از  يپزشـكان م ـ .  شـود يبرداشـته م ـ  ا ساق پا ،ي، معمولاً از بازو  از عضله يكوچك
و  يسـلول  اختلالات آشكار ساختن يبرا ييايميوشيشات بياز آزما ياريبسانواع  تواند يم كه ، يوپسيب

 يت عضـلان گـر اخـتلالا  ير محتمل بـودن د يغو خاص  ياختلالات عضلان از وجود يحاككه  يمولكول
  . دردسترس قرار دهند يادياطلاعات ز رد ،يآن انجام گ ياست بر رو

  
 شيآزمـا  كـه  يژه هنگـام يبو ، دنريگينسبت به گذشته انجام م يكمتر يعضلان يها يوپسيبامروزه 
DNA است  ينيم باليجاد علايعامل ا يماريب آنمظنون به آن است كه پزشك كه  يماريبك ي يبرا 

مبـرم   يبه نحـو  عضله يوپسيب يها نمونه اما ، .  ن امكان وجود دارديا FSHD آنگونه كه در مورد -
  .باشند  ياز ميمورد ن،  دهديو آنچه واقعاً درون عضله رخ م  DNAجه ينت ن يدرك ارتباط ب يبرا
  

يانجام م ـ يموضع يحسيلاً با برا دارد و معمو يو سخت ين ناراحتيعضله كمتر يوپسيانجام بامروزه 
ملـزم بـه    "قطعا كرد را يمقاصد پژوهش يبرا يوپسيانجام بپزشك از شما درخواست  چنانچه.  رديپذ
 شـتاب  FSHD افتن درمان جهتي يد به پژوهش برايريبپذ نكار راياگر ا ، اما . ديباش يرش آن نميپذ

  !  د داديخواه

ن ساق ييمخصوص قسمت پا يس هايبر

خوردن  يسكندرن افتادن پا و ييپا مانع پا

 .گردند  ين راه رفتن ميمار در حيب

ك ي يكه حد اقل دارا  FSHDافراد دچار 

 يدر قسمت بالا( د قدرتمند هستند ييعضله دلتو

كه  يانجام عمل جراح يممكن است برا) بازو 

نه مهار يبه پشت قفسه س) كتف ( در آن شانه 

ن كار به عضله يه اشود ، انتخاب شوند ، ك يم

عملكرد اهرم  يدهد كه دارا يد امكان مييدلتو

 .دن بازو گردد يبالا كش يگونه لازم برا



  

  شود؟يتباه گرفته مها اشيمارير بيبا سا شهيهم  FSHDا يآ

  
  FSHD اسـت  يعضلان يستروفيد يو نه نوع يكيژنت يماريك بي، كه نه  تيوزيمايپل با تواند  يم ، 

كه اختلالات  يدستگاه عصب خاص يها يماريببا  تواند يم نيهمچن يمارين بيا.  شوداشتباه گرفته 
كه در اخـتلالات   ، صص مغز و اعصابك متخيمراجعه به .  اشتباه گرفته شود زين باشند ينم يعضلان
امكـان   ، يص ـيامكانات كامل تشخ يدارا و ،بزرگ  يپزشك ك مركزي تخصص دارد در يعضلان-يعصب
  . خواهد داد  شيافزا را يارميب درستص يتشخ

  
) خـانواده  تـر مسن ، در مورد اعضاء مثال يبرا( ش داده شده انديپ سالها كه ييهاصيتشخبهتر است  

 يط ـ يص ـيتشخ يكردهـا يگـر رو يو د     DNA يش هـا ياز آزما ياريبس.  رنديقرار گ ينيمورد بازب
  . در دسترس قرار گرفته اند  90دهه  يسالها

  

  وجود دارد؟ FSHD يبرا يچگونه درمان پزشكيه ايآ

  
 چگونـه يه.  ستندين يمارين بيك مختص ايچ ياست و ه معدودنسبتاً  ن درمان هايا تعداد ، متأسفانه

درمان ها و اما  ، وجود ندارد گردد يمارياثرات ب ن بردنياز با ي يسازمتوقف كه بتواند سبب  يدرمان
  . وجود دارند  يماريعلائم ب از ياريف بسيكمك به تخف يبرا ييه هايتوص
  

-non-steroidal anti( يديراستروئيغ يضد التهاب يبه داروها موسوم ضد التهاب يداروها

inflammatories (ا يNSAIDs نها يا.  شونديز ميمار تجويو تحرك ب يراحت بهبود  ياغلب برا
 يالتهاب يها يماريبر يبه التهاب مفاصل و سا انياز مبتلا ياريبس هستند كه توسط ييهمان داروها

  . شونديز مصرف مين
  

 مـورد  يعضلان يهايستروفير ديو سا FSHD مبتلا به مارانيب يبر رو MYO-029 يشيآزما يدارو
محدودكننـده   يع ـين طبيپـروتئ  كي ـت ي ـاز فعال يريگ جلو يبران دارو يا. ه است ش قرار گرفتيآزما

  .در نظر گرفته شده است  رشد عضلات
  

  يو جراح يكيكمك مكان

هـا بـه   بـه دنـده   آن هـا  اتصـال  قياز طر) scapulae( شانه يت استخوانهايتثب يبرا يجراح يروشها
  . ده استيسانكمك ر FSHDان به ياز مبتلا يبرخ
  

مـار  يب.  نـد يحركـت ننمـا   تـا   شـوند يم ثابت هابه دنده) scapulae( شانه ياستخوانهان روش يدر ا
قـرار   يكه مورد عمـل جراح ـ  از بدن يسمت يبازو دراء يبلند نمودن اش يتوان اهرم گونه برا يمقدار

ن نـوع  ي ـگرچه ا. كنند  يحركت نمگر به اطراف يها دچرا كه شانه ، آورد يگرفته است را به دست م



 توانـد  ينم ـ را استخوان شانهيز(حركت بازو را كاهش دهد  در عمل گستره ممكن است يجراحعمل 
اهـرم  نقطـه  گريحالا د چرا كه ،بازو بهتر شود يعملكرد ييتوانا ممكن است ، اما )بچرخد يبطور عاد

مراجعه شود كـه كـاملاً بـا     يحكه به جرا است آن است كه تياهم يآنچه دارا.  است ثابتبازو  هگون
FSHD را داشته باشد موشكافانه ين نوع عمل جراحيو تجربه انجام اباشد آشنا  .   

  
، كمربنـدها و   ، كرسـتها  پشت يكننده ها يبانيپشت چون يها اغلب  استفاده از لوازمست يوتراپيزيف
كننـده هـا بـه     يبانيپشـت ن يا.  كننديمه يتوص  FSHDافراد مبتلا به  يبرا را خاص  يبندهانهيس

  .  ندينمايمكمك  پشتن ييدر بالا و پا شونده فيبهبود عملكرد عضلات ضع
  
 ankle-foot( پا ساق به مچ يكه تحت عنوان اورتوز هاساق پا  نييقسمت پا ( braces) يس هايبر

orthoses( ا يAFOs سـاق پـا را    ن ييقسمت پاده درونف شيعضلات ضعتوانند يشوند م يم دهينام
قـرار   يبانيمـورد پشـت   دن ـگرديم ـ FSHDن خوردن افراد مبتلا به يو زم خوردن  يسكندر كه باعث
دست يمدلهاتوان  يم و وندشنهاد شيپست يو تراپيزيفا يد توسط پزشك نتوانيم ابزار هان يا. دهند 
 يم ـ سبك و سـاقدار  ياستفاده از كفشها معتقدند افراد يبرخ. ودنم يداريرا خر آنها يا سفارشيساز 
  .  د كمك كن  AFO همانند ،ضعف عضلاته يقل در مراحل اوللاا ، از پا  يبانيد در پشتتوان
  
 ـاز ا استفاده در مقابلكه كننديه ميتوص FSHD افراد دچار به ست هايوتراپيزيف ن نـوع ابزارهـا بـه    ي

ا ي ـ بانينـد ، كرسـت پشـت   يگو يآن هـا م ـ  .نكنند  مقاومت شدن عضلاتشان» تنبل « خاطر ترس از 
AFO آن  يعـاد  تي ـموقعاز عضله در  يباني، و پشت آنها كمك كند بهتواند در تحرك و استقامت يم

  . رساند  ياري اشمانده يباق يرويدر استفاده موثرتر از ن ماريبه بتواند يم
  

د ي ـقرار دهويكروويدر ما د آن ها را دريتوان يكه م ييهااز بسته ، مثال يبرا(مرطوب  يگرما اي  ماساژ
  . ند ستخوب ه FSHD از يناش يمقابله با ناراحت يز براين) 
  

  ورزش 

گـردد هنـوز مشـخص    يم ـ FSHDن رفتن عضلات در يكه باعث از ب يقين دقيادياز آنجا كه نقص بن
  . مشكل است ورزش  در مورد ق يدق يه هايدادن توص،  نشده است

  
بـه نطـر    ند كـه يگويم سر و كار داشته اند FSHDبه  انيمبتلا با كه سال ها ييست هايوتراپيزيف اما ،

 يممكن است ، لااقل در مورد عضـلات  يزند و حت يب نميمار آسيبه ب در حد اعتدال ورزش رسد يم
   . كمك كننده باشد  ف نشده اند ،يكه به شدت ضع

  
. اد عضـله شـود   يز يا خستگي، درد قابل ملاحظه  يد باعث گرفتگيكنند كه ورزش نبايه ميآنها توص

ك ي ـ، ماننـد   يك شـخص حرفـه ا  ي ـتحـت نظـر    يسـت يبا FSHDفرد مبتلا به  يبرا يبرنامه ورزش
 .هستند اجرا شود  يعضلان-يعصب نه اختلالاتيتجربه در زم يدارا رمانگر ، كها كارديست يوتراپيزيف

 يتوانند برا يم يوتراپيزيماساژ و ف كـه  يو بـه عضـلات   متمركز باشـد هستند  قدرتمندكه هنوز نسبتاً  يعضلات ورزش دادن د بريبرنامه با

  .سودمند باشند  FSHDان به يمبتلا



 و قي ـدق يمكـان  تي ـموقع قرار گرفتن عضـله در  با توانديهدف م نيا.  استراحت بدهد اند شدهفيضع
  . بر آورده شود استاندارد  يورزش يهارنامهق با باطبان
  ييم غذايژر

وجـود   يعضـلان  يسـتروف يد گـر يهر نوع دا ي FSHDكمك به  يبرا يشناخته شده خاص ييم غذايرژ
  .  ندارد

  
ه يتوص خودتان و يخاص برا ييم غذايك رژي در مورد يو يها  هيدرباره توص خود كينيبا پزشك كل

 ييغـذا  مكملپزشكان استفاده از  يبرخ.  ديمشورت كن ييغذا يها مكمل ا ستفاده از يبرا يو يها
بـا    يستيبا ن مكمليا استفاده از اما ، كننديشنهاد ميپ ياختلالات عضلان يافراد دارا ين را برايكرات

  .رد يانجام گ يدقت و تحت نظارت پزشك

  

  ؟ارد در خانواده ها وجود د يماريا بيآ

  
از  يكـوچك  قطعـه  ، يتين وضـع يدر چن ـ .ها وجـود داشـته باشـد     تواند در خانوادهيم FSHDقطعاً 

DNA  غالـب   ) يرجنس ـيغ (اتوزومال  يك الگويكه كوتاهتر از حد معمول است در  4در كروموزوم
سـبب   توانـد  يم ـ )نيك از والديهر از ( ن نوعيك جهش از ايكه تنها   ين معنيبد ، رسد يم به ارث

 ـتواند به صورت  يم افته يرييتغ DNAن قطعه يا.  گردد يماريب جاديا كـودك   كي ـخـود در  ه خودب
  . شود  جاديز  اين مادر در داخل رحم رشد او در يط
  

FSHD ـاز افراد مبتلا بـه ا  يدر تعداد اندك.  ديآ وجوده ب انيخانم ها و هم در آقاتواند هم دريم  ن ي
ك ي ـش ژنتيآزمـا  انجام در اكثر افراد مبتلا با.  گرددينم ييشناسا متداول 4كروموزوم  جهش يماريب
  .  ص داديرا تشخ FSHDتوان وجود يم
  
ا ي ـزا سلولشدن  يكييموزا در آنمعتقدند  است كه يكيشمار ژنتيختلالات باز ا يكي FSHD يماريب
)Germline Mosaicism( منظور از .  دهد يرخ مGermline )و  تخمك يهمان سلولها) ا يسلول زا

 نياز والـد  يك ـيدر ا تخمـك  ياسپرم  يسلولها ، ينه تمام ي، ول يبرخده، ين پديدر ا.  هستند اسپرم
  . ست ا يبخصوص جهش لحام
  

 ـ، ا يسـابقه خـانوادگ   فاقد اما  FSHD ك فرزند مبتلا بهيش از يب يدارا يهادر خانواده ن احتمـال  ي
بـا سـلول   مبتلا  كودكان نطفه و باشد  ايشدن سلول زا يكييموزا يداران ياز والد يكي وجود دارد كه

 چگونـه يه نيهـا والـد   تين وضـع ي ـدر ا. بسته شده باشد FSHD جهش  حامل ا اسپرميتخمك  يها
سلولها جهـش را   نين ها انجام شود ، اآ خون يسلول ها يش بر رويآزما ، چنانچه و ، ندارند يعلائم

  .   دهندينشان نم
  

 كيژنتدرباره  ييها تيواقع«: ، تحت عنوان  MDAتوان در كتابچهينه را مين زميشتر در اياطلاعات ب
  .  افتي »يعضلان-يعصب يهايماريو ب

ت كننده پشت كرست گونه كه يك حماي

تواند در  يشود م يده مير لباسها پوشيدر ز

نگه داشتن شانه ها و پشت در حالت توازن 

 .كننده باشد  بهتر كمك



  
 خـود ،  يبعـد فرزنـدان   يبـرا  يزيرو برنامه ت خاص خانوادهيوضع فتن جهت دانستنگر كمك يبرا

 پزشـك  ك ازي ـبه مشاور ژنت مراجعه يبراد يتوانيشما م.  ك استيژنت ك مشاوريدار با يدن راه يبهتر
  . د يريبگ ييراهنما خود كينيكل

  

   يمارياز ب ييرها درمان و يبرا MDA يپژوهش ها

  
-يعصـب  يهـا يمارين اطلاعـات در مـورد ب  يبا آخر  خود بطور دائم ر برنامهد MDA ينترنتيت ايسا

ــ.  شــــوديمــــ يبــــروز رســــان يعضــــلان  را در يپژوهشــــن اخبــــار يآخــــرد يــــتوان يمــ
www.mda.org/whatsnew ديمائمشاهده ن  .  

  
ده انـد و  يرسان ياري FSHD يان مولكوليدرك بهتر بن به MDA شونده توسط يبانيپشت پژوهشگران

  . رند يگ يبه كار م درمان آموخته اند يآنچه در پژوهش بررو حاضر در حال
  

 ياريبس. د يگرد يابي جا 4در كروموزوم  يماريب جاديعامل ا يير بنايز يكيژنت ، نقص 1990در سال 
 به ، دكه دچار نقص شو ي، هنگامافت كه يخواهند  را يكردند كه ژن يم تصورنگونه يپژوهشگران ااز 
  .  دنگرديم شناخته FSHD به عنوان ينيبال كه از نقطه نظر دانجام يم يجاد علائميا
  

 يروفسـت يد عامل Xكروموزوم  ن دريستروفيژن د يها ر كشف شده است كه جهشياخ يدر سال ها
 يمـار ين دو بيز مشابه اين FSHD كيژنت ن بود كهيو باور بر ا باشند ، يمدوشن و بِكر  يعضلان يها

  .  باشد
  
در افـراد مبـتلا بـه     كـه مشـخص شـده اسـت     4ه كروموزوم ير ناحد يژن گونهچيه. دبون نگونهي، ا اما

FSHD  شده كوتاه رشته ، آن يبجا.  دينگرد افتيشود يمكوتاهDNA افت يوزوم از كروم يدر بخش
 يگروه هـا  يابر موشكافانه يموضوع   DNA ن نوعيعملكرد ا. در آنجا وجود ندارد  يچ ژنيشد كه ه
  .باشد  يما يدر تمام دن يپژوهش

  يمهم ـ ممكن است نقـش  4در كروموزوم  دچار نقص DNA ت از آن دارند كه يحكار ياخ يهاافتهي
و  ابنـد ين هـا پـردازش   ييبه پرو تد يژنها با ك ازيكه كدام شته باشدبه سلول دا ن موضوعيگفتن ادر 

در دسـترس  (هسـتند  ” روشـن “ در خـود دارنـد كـه    ييتمام سلولها ژنهـا .  د پردازش شوندينباكدام 
پردازش  يبرا( باشند يم”خاموش“كه يگريد يژنها  و) پردازش گردند نيد پروتئيتول يبرا هستند تا

 مثـال  يبرا -گر  ينوع سلول را از نوع د  كي است كه يهمان يم ژنين تنظيا.  )باشندينم در دسترس
  . سازد  يز ميمتما -سلول استخوان كي سلول عضله را از كي، 
  

در  DNA  شده كوتاه قطعه كه افتنديدر  MDAشونده توسط يبانيپشت، دانشمندان 2002در سال 
 يمولكـول  كننـده  توقـف مسـتم  يس كي ـ بطور معمول آندر  را كه يگاهيجا ممكن است 4كروموزوم 

  . د يحذف نما شود يم يخاص يژنها  ينابجا روشن شدن مانع و» ندينش يم«



  
موسوم بـه   ك ژني از ياتافتند كه قطعيدر  MDAشونده توسط  تيماح پژوهشگران 2009در سال 
DUX4 مبتلا به  يسلولها در ير عاديبطور غFSHD بالقوه  ينهايد پروتئيتول بهكه  ، ندگرديفعال م

  .  انجامد يم يسم
  
 يبـرا گـر  يد يا اسـتفاده از روش ـ ي ـ يعاد يمتوقف سازستم يسساختن دوباره برقراررسد  يبه نظر م 

 ياحتمـال  يري، مس ـ توسـط آن هـا   ساخته شده ينهايپروتئ ايفعال شده  به خطا يكردن ژنها بلوكه
  . شد با FSHD يينها درمان يبرا
  

 كه ، نديگو يم از پژوهشگران يبرخ. باشند دخالت داشته FSHDدر  زين يگريممكن است عوامل د

بر هم كـنش   بهدهد و ر ييممكن است شكل كروموزوم را تغ 4در كروموزوم  DNAشده كوتاه قطعه
  .  گذاردكند اثر  يرا احاطه م سلول هر هسته كه يپوششا با ي دور دست و يبا ژنها آن يها
  
  

  يخ زنوزيبهرنگ ش :مترجم 

  رضا روانبخشيدكتر عل : يراستار علميو
  .ن مطلب با ذكر منبع بلامانع استياز ا يبردار يهرگونه كپ

  


