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  دهيچک
در صورت عدم . شود يم اک سرميش آمونيدچار افزا کل اورهيمار به علت اختلال سيب است که يکي متابوليک اختلال ارثي ۱پ ي تينميتروليس     
 ـتغ.  خواهد شدت مرگ ي، تشنج، کما و در نها     ي، ادم مغز  ي لتارژ ص و درمان دچار   يتشخ مـار مبـتلا بـه    يوگرام در بي الکتروکـارد يع ـيرطبيرات غيي

 ضـد  ي داروهـا ي ماننـد مـصرف برخ ـ  يا اکتسابي و ياند به علل مادرزادتو ي مLong QT کني ول تاکنون گزارش نشده است۱پ ي تينميتروليس
 ـ تينميترولي، نـوزاد مبـتلا بـه س ـ      يمار مورد معرف  ي ب .جاد شود ي ا يتي و اختلالات الکترول   يتميآر   وي  بـود کـه در نـوار قلـب    يپرآمـونم ي و ه۱پ ي

Long QTمشاهده شد .  
  يرآمونمپي،هاLong QT ،۱پ ي تينميترولينوزاد ، س: يديواژگان کل

  
  مقدمه
 ـ  ي ۱پ  ي تا ينميتروليس          اسـت   يکي متـابول  يک اختلال ارث

ــز  ــت نقــص در آن ــه عل ــه ب ــنتتاينوسوکــسينيم آرژيک   زنات س
 موجـود در   ياه ـ مي از آنـز   يک ـيم مـذکور    يآنز .شود يجاد م يا

لذا کمبود آن باعث اختلال در سنتز اوره        ،  باشد يکل اوره م  يس
 بـه   يمارين ب ي ا ی هر عمده تظا. اک خواهد شد  يش آمون يو افزا 

 بـوده  ي سم يستم عصب ي س ياک است که برا   يعلت تجمع آمون  
ادم  ،ياريت هوش يرات وضع ييک از جمله تغ   يو علائم نورولوژ  

کنـد و در صـورت عـدم درمـان      يجاد ميتشنج و کما ا  ،يمغز
 ـتا ينميتروليس ـ ).۱و۲( تا موجب مرگ خواهد شـد     ينها    ۱پ  ي
  
  
  
  
  

  
ک مورد ي يي اروپا يها تين در جمع  وع آ ينادر است و ش    نسبتا
 ــ  ۱۵۲۵۰۰در  ــت ول ــده اس ــزارش ش ــر گ ــ مينف زان آن در ي

 ممکن است بالاتر ،ع استي شايلي که ازدواج فام   ييها تيجمع
در ) ECG( وگرامي الکتروکـارد  يعير طب يرات غ ييتغ ).۳( باشد

 تاکنون گزارش نشده اسـت     ۱پ  ي تا ينميتروليمار مبتلا به س   يب
 ـ س ياک بـالا بـر رو     يرات آمون يد تاث و در مقالات در مور     ستم ي

 در يمار مورد معرفيب .و واسکولار کمتر بحث شده است   يکارد
 است ۱پ ي تاينميتروليک نوزاد دختر مبتلا به سين گزارش  يا

   . تظاهر داشته استECG در ي طولانQTکه با 
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، نـوزاد دختـر بـا وزن تولـد     يمار مورد معرفي ب :گزارش مورد 
کـه از بـدو      باشد   مي يعينال طب يمان واژ ي زا حاصل گرم   ۳۰۰۰

 ـ بيمارر مادر آغاز شده بود      يه با ش  ي تغذ تولد ج دچـار   يتـدر ه   ب
ن ي شـد کـه بـا هم ـ     ي و خـواب آلـودگ     يحاليف، ب يضعه  يتغذ
 ـمارسـتان آ  يت در روز پنجم تولـد بـه ب        يشکا  يموسـو ...ت ا ي

  .شدو بستري زنجان ارجاع 
ر منسوب بـود و     ين غ ينوزاد فرزند اول خانواده، ترم و از والد       

 داشت که   يديروئيپوتيز سابقه ه  ي و ن  يي سال نازا  ۵مادر سابقه   
مارسـتان،  يدر بـدو ورود بـه ب      . کـرد  ين مصرف م  يروکسيلووت

 ـقـه متغ ي ضربه در دق۹۰ تا  ۵۵ن  يضربان قلب ب   نـوزاد   .ر بـود ي
شات انجـام   ي ـن آزما ياول. ه فعال نداشت  ي کامل و گر   ياريهوش

  : زير بود قرار  هشده ب
Po2 = ۱۰۲متــر جيــوه،   ميلــيPco2 =۷/۲۹متــر جيــوه  ميلــي  
PH =۵۱/۷ ،Hco3 =۲۴مول بر ليتر   ميلي  

 ـالکترول  ـزيم، منيم، کلـس يم، پتاس ـيسـد  هـا از جملـه   تي وم و ي
  .ند نرمال بودي خونيها شمارش کامل سلول

 ي قلـب بـرا  يوگرام و اکـو  ي، الکتروکـارد  يکارديعلت براد ه  ب

 وگراميدر الکتروکارد .نرمال بود قلب يشد که اکو نوزاد انجام

long QT )QTc = ۵۱۰ مــشاهده شــد) ثانيــه ميلـي  ۵۹۰ تــا  
  .)۱شکل (

، ي و آلکـالوز تنفـس     ياريبا توجه به تداوم کاهش سطح هوش ـ      
 شـد کـه بـالاتر از    يريگ اک خون اندازه ي نوزاد سطح آمون   يبرا

  نرمـال ( مـول بـر ليتـر     ميكرو ۵۸۰= آمونيـاك  ،حد نرمال بـود   
، يپرآمـونم يافتن علـت ه   ي جهت   )مول بر ليتر  ميكرو ۱۰۰-۵۰
 در ک صــورت گرفــت کــه  يــ متابوليلــيشات تکميــآزما

ار بـالاتر از    ين بس يترولينه خون، س  ي آم يدهاي اس يکروماتوگراف
 ل بر ليتـر ويكرومم ۴۰۰۰= سيترولين ( حد نرمال گزارش شد

  )ل بر ليترويكرومم ۳-۳۵=  نرمال با سطح

ص يمار با تـشخ   يب. نرمال بود بيمار  ک  ي متابول يها ير بررس يسا
 تحت درمـان بـا   ۱ نوع ينميتروليکل اوره از نوع س    ياختلال س 

 ـم، فن يبنزوات سد   ـين و آرژ  يتي کـارن  Lرات،  يل بـوت  ي ن قـرار   ين
 نوزاد  يکارديد و براد  ي رس ۱۶۰اک به   يج آمون يتدر هگرفت که ب  

 long QT زي ـوگرام انجام شده نيافت و در الکتروکارديبهبود 

  .ف شدبرطر
 

 
 
 
 
  
  
  
  
  
  
  
 
 
 
 

  HR=۱۰۰ -۸۰ ، ميلي ثانيهQTc  =۵۹۰ -۵۱۰:۱ شکل
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  بحث
 يمـار يک ب يک  ي کلاس ينميتروليا س ي ۱ پي تا ينميتروليس     
ک اتـوزوم مغلـوب اسـت کـه بـه علـت نقـص در ژن           يمتابول

ASS1  9 کروموزم   ي بر روq34.1 يمارين ب يا .شود يجاد م ي ا 
   ازيکــي ،زنات سـنتتا ينوسوکـس ينيم آرژيکمبـود آنـز   از يناش ـ

 ـآمون). ۴( باشد يمکل اوره   يل در س  يم دخ ي آنز ۵ اک در بـدن    ي
 ـتوسط متابول   يهـا  ي از بـاکتر   ينـه و بعـض    ي آم يدهايسم اس ـ ي

 بـدن بـه     ياک بـرا  ي که آمون  يياز آنجا .  شود يد م ي تول يا روده
 به نام يمي آنزيها  واکنشي است لذا ط   ي سم CNSخصوص  

 است و ير سميشود که غ ي مليکل اوره در کبد به اوره تبديس
کل يت س ـ ي فعال ي  جهيدر نت . شود يق ادرار از بدن دفع م     ياز طر 

ار کـم نگـه   ياک در بـدن در حـد بـس      ي آمون ياوره غلظت سرم  
 ۵۰-۱۵۰زان در نـوزادان پـره تـرم         ي ـن م ي ـشود که ا   يداشته م 

و  ل بر ليتر  ويكرومم ۵۰-۵۷، در نوزادان ترم     ل بر ليتر  ويكرومم
 ).۵( اسـت  ل بر ليتـر   ويكرومم ۵۰کمتر از    ،در کودکان بزرگتر  

 ـ تاينميترولينوزادان مبتلا بـه س ـ      در زمـان تولـد نرمـال    ۱پ ي
شوند که به    يدار م  ج علامت يه به تدر  ي به دنبال تغذ   يهستند ول 

 و  يلتـارژ   پنـه،  يتـاک  ه، اسـتفراغ،  يل به تغذ  يصورت عدم تما  
 يج بـه سـمت کمـا   ي بـه تـدر  كنند، نهايتاً تظاهر پيدا مي تشنج  

 ينميتروليص س ـيتـشخ ). ۱(کننـد   يشرفت م ـ يق و مرگ پ   يعم
ش ي همـراه بـا افـزا   يپرآمونمي در صـورت وجـود هـا       ۱پ  يتا

 يابي ـشود که توسـط ارز  ي مطرح ميين پلاسمايتروليغلظت س 
 يمـار ين ب ي ـهـدف درمـان در ا      ).۶( قابل اثبات است     يميآنز
 م بنـزوات، ياک است کـه سـد  يع غلظت آمون ين آوردن سر  ييپا

 ـ  يل بـوت  يم فن يسد  حـذف   ي کـاربرد  يهـا  ن روش يرات و آرژن
 ـ    ين  ـ همود يتروژن از بدن هستند ول  ـز  يالي  ـلتريا هموف ي شن در  ي

 ـ ار بالا اسـت و ياک بس ي که غلظت آمون   يموارد ا در صـورت  ي
  د مــدنظريــ ذکـر شــده، با يــي دارويهــا ت روشيــعـدم موفق 

  ).۷ و۸( باشد
 ـ تاينميتروليماران مبتلا به س ـ  ي ب يش آگه يپ دار   علامـت ۱پ ي

ــالايضــع  يهــا بيمــاران آســي از بييف اســت و در درصــد ب

 اصلاح  QT).۹ و۱۰(  خواهد ماندي باقيک و شناختينورولوژ
 .شـود  يه در نظر گرفته مي ثان۴۵/۰طور نرمال کمتر از  شده به

QT intervalـ ممکن است به دلاي طولان   ماننـد  يل اکتـساب ي
ضـد   ،يتم ـيرآ ضـد   ي داروها از جمله داروهـا     يمصرف بعض 

 ـ، اپ ي قند و چرب   ی ن آورنده ييپا ا،ورچ، ضد پروتوز  قا هـا و    ومي
 ـياختلالات الکترول   ـ باشـد  يت جـاد  ي ايصـورت مـادرزاد   ا بـه ي

هـا نرمـال بـود واز        تيتمام الکترول  يمار مورد معرف  يدر ب .شود
 long QT ی جاد کنندهي ايمادر در مورد سابقه مصرف داروها

. ز رد شـد  ي ن ي اکتساب يها ر علت ي بود و سا   يسوال شد که منف   
 ـآمونمپـر  ي به دنبال درمـان ه long QTح يبا توجه به تصح ا، ي

 ـ در اlong QTجـاد  ي ايعنوان علت احتمال اک بالا بهيآمون ن ي
  .مار مطرح شديب

ک و يــ متابوليهــا يمــاري مقــالات ازنظــر رابطــه بيدر بررســ
LQTSو همکارانش راجع بـه کمبـود     بيازمطالعه توان به ي م

اخـتلالات  ماران و احتمال بروز يک در بيستميه س ين اول يتيکارن
. )١١(   اشـاره کـرد  long QT syndrome قلب از جمله نوار

 ارتباط  ۲۰۰۶همکارانش در سال     کاکاوند و گر  ي د ی در مطالعه 
 را نشان دادند long QT syndromeا ويدميک اسيونيپروپن يب
 اثبات شده   يستم عصب ي س ياک بر رو  ي آمون ياثرات سم . )١٢(

 ي کمتر مـورد بررس ـ يستم قلبي سيآن بر رو   اثرات   ي ول است
ــت  ــه اس ــرار گرفت ــدود . ق ــات مح ــاث يدر مطالع ــه ت رات ي ب

 ـ قلب به صـورت تغ     ي بر رو  يپرآمونميها  يع ـير طب ي ـرات غ يي
ECG  يواني ح يها در نمونه تنها   اشاره شده است و      يتمي و آر 

 بـا   ).۱۳(اک اثبـات شـده اسـت        ي ـک آمون يسكوتوياثرات کارد 
 به دنبـال  long QTجاد ي شده، احتمال ايار معرفميتوجه به ب

 ـکه جهت اثبـات آن ن     وجود دارد   اک  يک آمون ياثرات توکس  از ي
   .باشد مينه ين زمي در ايتر عيوس اتبه مطالع

  
  يريجه گينت

 انجـام   يپرآمونميمـار مبـتلا بـه هـا       يدر ب شـود     مي  توصيه      
 .ردي مد نظر قرار گيت قلبي وضعيوگرام و بررسيالکتروکارد
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A Rare Case of Type 1 Citrullinemia with a Long QT Interval 
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Citrullinemia is an autosomal recessive urea cycle disorder that results in hyperammonemia. It manifests 

with lethargy, brain edema, seizures, coma and possibly death. Electrocardiographic (ECG) abnormalities in 

patients with type 1 citrullinemia have not been reported so far. A long QT interval may be congenital or 

may be acquired such as in the use of antiarrhythmic drugs or during electrolyte imbalances. The neonate 

reported in this article had a long QT interval and hyperammonemia.  
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