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 چکیده

چند  اینادر است که با اختلال در رشد دو  یکیژنت تاختلالا از (Ectodermal Dysplasia)اکتودرمال ی سپلازید :مقدمه و هدف

-anodontia) یدندانهای ناهنجاری(، Hypohidrosis-Anhidrosis)با فقدان غدد عرق  یماریب نی. اشودیمشتق اکتودرمال مشخص م

hypodontia )پشت کم یو موها (atrichias-hypotrichosis) با تظاهرات  یرانیهمسان ا یمقاله، دوقلوها نیا در .شودیمشخص م
 .شوندیم یمعرف کیدروتیپوهیاکتودرمال ه یسپلازید

 لباس دنیبه پوش لیبدن و عدم تما یدما شیتحمل گرما و افزا عدم تیشکا با یماهگ 30همسان پسر در سن  یدوقلوها :شرح مورد

 در اطراف چشم مشهود بود. ونیگمانتاسیپرپیو چروک و ه نینازک، کم پشت و کاملاً بور بود. چ هامژه ابروها و ،موها مراجعه کردند.
 صیتشخ که باند ه بودشد ریزیدچار پوسته از تولده پس هفت کیاز  ماریهر دو ب داشتند.و بالا  نییقوس فک پا فقدان کامل دندان نه،یمعا

ذکر شد. سابقه عفونت  قلهر دو  یگاو در سابقه پزشک ریش نیبه پروتئ ی. آلرژقرار گرفته بودندها با مرطوب کنندهتحت درمان اگزما، 
رشد و  یهاشده بودند. مهارت ینیب یزیگرم دچار خونر یهاطیبار در مح نیآنها چند ی. هر دومنفی بودماه گذشته  30مکرر در  یجد
 .دو گذاشته شد های کامل تشخیص هایپوهیدروتیک اکتودرمال دیسپلازی برای هرپس از بررسی نرمال بود. قلدر هر دو  گفتاری ،نمو

لائم پزشکان از ع یاست. آگاه رهنگامید صیاختلال نادر اما بالقوه خطرناک در صورت تشخ کیاکتودرمال  یسپلازید ی:ریگجهینت

و یا  در کودکان خردسال، ،hypotrichosis -hypodontia -Hypohidrosisمانند مرتبط به پوست و مشتقات اکتودرمال  یدیکل
 تیریمد ،زودهنگام صیمنجر به تشخ تواندیمو اوایل شیرخوارگی  ریزی و یا هایپرترمی متناوب در سنین نوزادیاریترودرمی و پوسته

 .شودهای غیر ضروری و پرهیز از بررسی اتیح دکنندهیاز عوارض تهد یریشگیو پ دهیدراتاسیون ی،تیکترولال ،های هایپرترمیبحران

 دوقلوهای منوزیگوت هایپوهیدروتیک، هیپوهیدروزیس، اکتودرمال یسپلازید ها:کلیدواژه

 مجله دانشگاه علوم پزشکی جیرفت

 1404 پاییز، 3، شماره 12دوره     
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 همسان یاکتودرمال در دوقلوها یسپلازید و همکاران/چراغی 

 دسترسی آزاد  1404 پاییز، 3، شماره 12دوره  /یرفتج یمجله دانشگاه علوم پزشک

 مقدمه
( Ectodermal Dysplasia{sED}) یاکتوودرم یسپلازید

چنود  ایونادر است که با اختلال در رشد دو  یکیاختلال ژنت کی
)موو،  یضومائم پوسوت ایاز جمله دندان، پوست  یمشتق اکتودرم

(. تاکنون حدود 2 ،1) شودی( مشخص میناخن، عرق و غدد چرب
 نیو(. ا3شوده اسوت ) شونهادیپ EDs یبورا یکویمدل ژنت 150

(. 3) دهودیزنوده ر  م هوزار تولود صد یک ازدر  باًیتقر یماریب
EDs وابسوته بوه یالگوو قیاز طر اغلب X عضوا بوه شویوه و ب

، 1EDA،2 EDAR.رسودیمغلووب بوه ارم م ایووزوموال غالوب ات
3EDARADD  وA10WNT ی زایمووواریانووووا  ب نیترعیشووا

 نیترعیشا Xکه فرم وابسته به  ییاز آنجا (.5 ،4هستند ) ژنتیکی
 .(6) رندیگیقرار م ریفرم است، مردان عمدتاً تحت تأث

 کننودیروز مبو یدر دوران کوودک EDs تیپیکال یهایژگیو
 شیوودر ر ریتوأخ ،یدنودان یپووپلازی، هدندان کامل فقدان(. 7)

 ایو یخویم یها، دنودانمواهگی( 15 تا 12 پس از) دنداناولین 
 قیوپالو  عم ه،یوثانو یهاشکل و جدا از هم، دنودان یمخروط
اخوتلالات  نیترعیها شواو از دست دادن زودهنگام دندان دندان
 کیوپآتو تیشامل درمات یرات پوست(. تظاه9 ،8هستند ) یدندان
(، یبعدم وجود غده چربدلیل ) ی پوستخشک ،سوم بیماران( )دو

رت، صو یکف دست و پا، تلانژکتاز یبه نور، کراتودرم تیحساس
(. 2) اسووتگوورم  یهوواطیدر مح یترودرموویو ار پوسووتبراقووی 
ر د پوسوت از حد معمول شیب یو قرمز از حد شیب یزیرپوسته

. بوا (7باشود ) یصیاختلال تشخ نیا یبرا تواندیم یدوره نوزاد
اشوتباه  صیممکن است منجر بوه تشوخ تیوضع نیحال، ا نیا

 (.9سن شود ) نیدر ا وزیکتیا ای ی آتوپیکاگزما
 ایواز تظواهرات شوامل فقودان کامول موو  یاگسترده فیط

پوست سور،  در کم پشت، خشک و شکننده یموها کوز،یپوتریه
( وجوود 10)4ندوزا  یکورکسیهسته مو و ترها، رشد آابروها و مژه

 تورضوخیم و توررهیت یدارد. موها ممکن است در دوران نوجووان
ران در افراد مبوتلا  هو کشال آگزیلریصورت،  یشوند. رشد موها

 ونیگمانتاسویپرپی(. ها9اسوت ) طبیعوی اکتودرمال دیسپلازیبه 
ها و دهان اغلب در اطراف چشم فیو چروک خف نچی ومتوسط 

ها و رشوود کمبووود دنوودان لیوو(. بووه دل11 ،3) شووودیمشوواهده م
صورت کاهش  ینییقسمت پا یعمود ارتفا  ولار،آلوئ یعیرطبیغ

                                                           
1 EDA: Ectodysplasin -A 
2 EDAR: EDA Receptor 
3 EDARADD: EDAR associated Death Domain 
4 Trichorrhexis nodosa 

 رسوندیخود به نظور م یمیتر از سن تقومسن مارانیو ب ابدییم
(3، 9.) 

منجر بوه  نیغدد عرق اکرعدم وجود یا دیسپلاستیک بودن 
 ود که بوا علایموی چوونشی میپرترمیهاو متعاقبا  ،قیعدم تعر

 یو خشک یقرمز جه،یعضلات، سرگ یگرفتگحرارت بالای بدن،
 یتواک ،یریپوذ کیوتحر ی،اریپوست، اسوتفرا،، کواهش هوشو

شوود. بوه یگرم مو یهاطیمرگ در مح یو حت سنکوپ ،یکارد
گرم، کودکوان  یهاطیدر مح یفکا یعدم واکنش محافظت لیدل
 رخوارانیشو ایونوزادان (. 12 ،9هستند ) یمستعد گرمازدگ شتریب

 لیوعلائم، با حملات تب بدون دل ریممکن است قبل از بروز سا
 یهوا(. نواخن9مراجعوه کننود )5( FUO)تب با منشوا ناشوناخته: 

عودم  ی گاهواحتو او یو ارداریش ،6ه فرورفت ک،یستروفید ،شکننده
مسوتعد  مارانیب نی. اتواند از علایم بیماری باشدمیوجود ناخن 

 بووومنی(. غوودد م12نوواخن هسووتند ) کووولیکوتعفونووت مکوورر 
 یانقطوه تیوچشم و کرات یخشک ،یمنجر به فتوفوب یعیرطبیغ
کاهش بوزاق در  لیممکن است به دل مارانیب نی(. ا12شود )یم

پول  ،یشوانیپ ی(. برآمودگ9مشکل داشته باشوند ) امدبلع مواد ج
قسومت  ایوگونوه  یپوپلازیه ،7زیتو نوک نییپهن، گوش پا ینیب
 یهواشوکل و لب ینویز ینویتو رفته، ب یصورت، کلوملا ینایم
 موارانیب نیوچهوره در ا یهوایژگیو برگشته از و میضخ ینییپا

 (.9هستند )
 ،ینوی)احتقوان ب نیفقدان غدد اکر لیبه دل یاعلائم متفرقه

مکورر و موزمن،  یانیوم تیاوت ای تینوزیگوش، س ظیسرومن غل
 یپووپلازیه ه،نیصدا و خس خوس سو یگرفتگ ،ینیب یزیخونر

حلوزون  ه،یساختارها مانند شوبک ریسادرگیری  یحت (،نهینوک س
ممکن است در افراد  زین (CNS) 8یمرکز یعصب ستمیگوش، س
(. مطالعوات 8 ،6 ،3مشاهده شود ) دیسپلازی اکتودرمال همبتلا ب

ماننوود  کیووآلرژ یهووایمارینشووان داده اسووت کووه ب ریوواخ
 ایون اخوتلالفراد مبتلا بوه و آسم در ا تیوینوکونژونکتیرآتوپی،

بوا  دیسپلازی اکتودرموالاز انوا   ی(. برخ15-13است ) ترعیشا
 پوسوت یروسویو ایو ییایمکرر باکتر یهاو عفونت یمنینقص ا

(9HPV، مننژرهیووو غ وزومیولوسووکوم کووانتوژم ،)و  تیووکول ت،یوو
مادران کودکان مبوتلا بوه ایون  (.61 ،9مرتبط هستند ) پنومونی

ضایعات پوستی و تظواهرات شوبه اکتودرموال  نو ، ممکن است

                                                           
5 Fever of unknown origin 
6 Pitting 
7 Pointed 
8 Central Nervous System 
9 Human papilloma virus 

1961 
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 یهااخوتلال عملکورد سولول (.71) دیسپلازی را داشوته باشوند
. شووددیوده مویگاهوا نیز  ینمیپوگاماگلوبولیه و ،یعیکشنده طب

همراه با اختلال قابل توجوه در رشود  تواندیم زین یالتهاب تیکول
 . (6) ر  دهد

رق بوه دو عملکورد غودد عو زانیوبر اسواس م EDsسندرم 
 یبنودطبقه کیدروتی( و هقی)بدون تعر کیدروتیپوهیه رگروهیز
Christ–) کیدروتیووپوهینووو  آن ه نیترعی(. شووا4 ،2) شوودیم

Touraine syndrome–Siemens ) است که به صورت وابسته
 نیسپلاسیدر ژن اکتود راتییاز تغ یو ناش رسدیبه ارم م Xبه 
(EDA 1 ایEDAاست و با سه )کیسگانه کلا hypotrichosis 

- hypodontia-Hypohidrosis که  ی. در حالشودیمشخص م
، غدد عرق سوالم (Clouston's syndrome) کیدروتیدر نو  ه

-نیکانکس ای 6GJB ن،یجهش در ژن کانکس لیهستند و به دل
 کووهدر حووالی (.3) رسووندی، بووه صووورت اتوزومووال بووه ارم م30
 یبندطبقه یبرا یکینتژ یمبنا کیبه سمت  ریاخ یهاشرفتیپ
دیسوپلازی ، با پیشورفت مطالعوات . در حال حاضرروندیم شیپ

از  زیرگروه 15و  به چهار گروه ر،یدرگ ریبر اساس مس اکتودرمال
گوزارش دو موورد از  نیا (18 ،17 ،6) شوندیم میاختلالات تقس

 یسوپلازید یهایژگیرا با و یرانیساله ا 5/2 همسان یدوقلوها
 .دهدیمورد بحث قرار م یپوهیدروتیکه اکتودرمال
 یمواهگ 30همسان پسر در سن  ی: دوقلوهاماریب یمعرف

 مراجعووهرشووت،  وریشووهر 17کودکوان  مارسووتانیب کیوونیکل بوه
 ی کودکوان،آنها عدم تحمل گرما ی والدیناصل تی. شکاداشتند

از  نیلبواس بوود. والود دنیبه پوش لیو عدم تما های منقطعتب
گورم  یکم یهاطیدر محشدید، حتی  یریپذکیو تحر یقراریب

 )دختور منسوب نیوالد حاصل زایمان از بیماران. شکایت داشتند
 ایبه دن نیبا سزار یباردار 37که در هفته  عمو( بودند پسر عمو/

داشوتند. وزن  نیوزسواله سوالم  18دختر  کی نیآمده بودند. والد
 2350 و 2300 بیواول و دوم بوه ترت یهنگام تولد در دوقلوهوا

 بیبود که به ترتگرم  13700و  13500آنها  یبود. وزن فعلگرم 
 یمطابقت داشوت. قود فعلوCDC 10 5/35 و 8/44 هایا صدک ب

 صووودک ٪4/64 و ٪3/41بوووود و بوووا  متریسوووانت 91و  5/90
 یاتیوومطابقووت داشووت. علائووم ح CDCاسووتاندارد  یهووامنحنی

بوود کوه  متریسوانت 5/49بود. دور سر در هور دو دوقلوو  یعیطب

دو مورد بسوته بوود.  هردر  قدامی ملاج. بود صدک ٪55معادل 
همانطور کوه در  ماریهر دو ب یجانب مر یدر ن یشانیپ یبرجستگ

                                                           
1 0 Center of disease control and prevention 

 اریآنهوا بسو ینشان داده شده است، مشهود بود. موها (2 شکل)
 نازک و کوتاه بودند. زینازک، کم پشت و کاملاً بور بود. ابروها ن

شد. التهاب  دهیپشت دروشن و کم یهاچشم، مژه نهیدر معا
و  نیچو نیها مشوهود بوود. هم نودر لبه پلک فیخف یو قرمز

اطوراف حدقوه چشوم مشوهود بوود  ونیگمانتاسیپرپیچروک و ه
شود و  دهیونازک اشوک در هور دو چشوم د هیلا کی(. 3)شکل 

. ندنداشوت یتیشوکا ایفتوفوب ایاز کمبود قابل توجه اشک  نیوالد
معاینه و  یبه سن مناسب بود. افتالموسکوپ با توجه یینایحدت ب

 افتوهی چیهو ایو هیوالتهواب ملتحموه، خوراش قرن اسلیت لامو 
 را نشان نداد. یگرید یعیرطبیغ

ر هموانطور کوه د) هلویکس نوهیدر معا زیتنووک یهاگوش
 چیه ی، مشخص نبود. در اتوسکوپ(نشان داده شده است 2شکل 

 یعیرطبیو شکل غ شیدر رو ریمشاهده نشد. تأخ یتجمع سرومن
د. بوه بوو نیوالود یاصل اتیاز شکا یکیها ( دندانیخی)شکل م

فوک بوالا در خوط  ییشکل جلوو یخیدندان م نیکه اول یطور
 لق دو ی در هرماهگ 22دندان در  نیو دوم یماهگ 20در  وسط
 شیورو یگوریدنودان د چیو پس از آن تاکنون هو افتی شیرو
قوس فک  ان کامل دندان درفقد ،یداخل دهان نهی. معابود افتهین
نودان ر دو دهاظهار داشتند که  نیو بالا را نشان داد و والد نییپا

انود هدر ماه گذشته خوود بوه خوود افتاد دیشد یدگیپوس لیبه دل
 (.4)شکل 

 نیپل نهیبودند و معا یعیاز نظر شکل و تعداد طب پستاننوک 
اشوت. در پوسوت وجوود ند یتلانژکتاز چیبود. ه یعیطب زیمادر ن
را نشوان نوداد.  یعویرطبیغ افتهی چیو شکم ه نهیقفسه س نهیمعا
را نشان نداد )شوکل  یناهنجار چیدست و پا ه یهاناخن نهیمعا
پوسوت و  یدچار خشک ه پس از تولدهفت کیاز  ماری(. هر دو ب5

 یرخوارگیو ش یاز حد شدند که در دوره نوزاد شیب ریزیپوسته
توصیه به استفاده توسط پزشک، اگزما  تشخیص باو  افتیادامه 

گواو در سوابقه  ریشو نیبوه پوروتئ یشد. آلورژ مرطوب کننده از
که به شکل دفع مدفو  بلغمی  ذکر شده بودبیمار هر دو  یپزشک

 کخشو ریدر دو سوال اول بوا شو هی. تغذبه همراه رگه خون بود
در  یاز آنهوا سوابقه بسوتر کیو چیانجام شود. هو کیپوآلرژنیه
ماه گذشته نداشتند. هور  30مکرر در  یعفونت جد ای مارستانیب

 ینویب ی اززیگرم دچار خوونر یهاطیبار در مح نیآنها چند یدو
معموول  یهوابه عنوان مکمل نیتامیو یشده بودند. آهن و مولت

رشد و  یها. مهارتشدیآنها مصرف م یماه اول زندگ 24 یبرا
 یهوارتنمو در هر دو دوقلو به طور معمول به دسوت آمود. مها

صودا  یسن آنها قابل قبول بوود و گرفتگو یبرا یو زبان یگفتار
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دو کوودک حوین معاینوه از نظور رفتواری بشودت  هور نداشتند.
 تحریک پذیر بودند.

 یرابونشان دادند. دندانپزشک  یعیطب جینتا آزمایشاتتمام 
ه رد، اما بفک درخواست ک یوگرافیدندان، راد یهاجوانه یابیارز
امکوان  ر،یتصواو نییپوا تیوفیکودکوان و ک یعدم همکار لیدل

هوای تسوت .آنها وجود نداشوت یگذارو اشتراک یابیاستناد، ارز
 سنجی نرمال بودند.شنوایی

یمواران ب، صیتشوخ دییتأ یبرا ،هاتوجه به علائم و نشانه با
اران نمای تیپیکال پوست بیمو ند.شدارجا  پوست  یوپسیببرای 

در  نشان داده شوده اسوت. 6 لدچار دیسپلازی اکتورمال در شک
اهش پوسوت آتروفوی اپیودرم، کو یوپسویب یستوپاتولوژیه زیآنال

غودد -غدد اکرین-های مشتق از اکتودرم )فولیکول موساختمان
  نینهم و یشاخ هیفشرده لا کیارتوکراتوت یپرتروفیهسباسه(، 

رم دقابول مشواهده اسوت.  یلاریپواپ نبوی زوائدآکانتوز متوسط 
رق عوو غودد  هرا نشوان داد هاتیلنفوسو فیوذ خفنفو یلاریپاپ
 .هسوتند قابل مشواهده کولارینابالغ در درم رت ای کیوفآتر نیاکر

بیوپسی پوست روش تشوخیص قطعوی نیسوت و اموروزه روش 
تشخیص اصلی بررسوی ژنتیوک اسوت کوه جوایگزین بیوپسوی 

ها را پوست شده است و امکان تشخیص سریع جهش در اگزون
 هوایزینههمتاسفانه بدلیل  کند.ماران فراهم میدر بسیاری از بی

ری بالای تست ژنتیک در ایوران، والودین در ایون زمینوه همکوا
 نداشتند.

 
 یکم پشت و روشن در نما یموها ،یشانیپ یبرجستگ .2شکل 

 اکتودرمال یسپلازیساله مبتلا به د 5/2 پسر کی یجانب

 
 ابورو وچشوم، اطوراف  ونیگمانتاسیپرپیو چروک و ها نیچ .3شکل 

له مبوتلا سا 5/2 پسر کیبرگشته در  یهانازک و روشن، لب یهامژه
 اکتودرمال یسپلازیبه د

 
 5/2 ری در بیمااکتودرم یسپلازیدر دها فقدان کامل دندان .4شکل 

 اکتودرمال یسپلازیساله مبتلا به د
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 ی بیمارعیطب یهاناخن .5شکل 

 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 

 سی پوست در بیماری دیسپلازی اکتودرمالنمای بیوپ .6شکل 

 
EDs: Ectodermal Dysplasia 

FUO: fever of unknown origin 

CNS: central nervous system 

EDAR :EDA receptor 

EDARADD: EDAR associated via death domain protein. 

HPV: Human papilloma virus 

HSCT: Hematopoietic stem cell transplantation 

IVIG: Intravenous immunoglobulin  

CDC: Center of disease control and prevention 
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 بحث
-بت عدم تحمل گرما، معرفی شده مقاله حاضر، مارانیدر ب

نقش  کیپیها و چهره تدندان شیرو دیشد ریتأخ های منقطع،
 hypotrichosisسه علامت ) وجود .داشت صیدر تشخ یدیکل

-hypodontia -Hypohidrosis) وجود پزشک را به  دیبا
 ریز یهاحال، روش نیمشکوک کند. با ا دیسپلازی اکتودرمال

 .شوندیم هیتوص صیتشخ یبرا
میتر -2 ،نشاسته دیدیکاغذ  شیآزما -1  یوپسیب -3 1کوگرا

 نیغدد آپوکر ب،یغا ای هیاول نیپوست سر/کف دست )غده اکر
 یابیارز -4،(لوسباسهیپ یکاهش تراکم واحدها ،کیپوپلاستیه
 صیتشخ.2اگزوم کل یابییتوال -5 ،نیلوکارپیعرق با پ دیتول

 ،یباردار 24تا  20 یهادندان در هفته یقبل از تولد با سونوگراف
 یبردارنمونه ن،ییفک پا یپوپلازیه یبرا یسه بعد یسونوگراف
 (.9 ،4است ) ریپذامکان وسنتزیآمن ای یجفت یاز پرزها
 یشیرخوارگ لیو اوا یختلال در دوران نوزادا نیا صیتشخ

تباه نادیده یا اش در صورت عدم آگاهی پزشکان،بوده و  دشوار
ها در زمان که دندان یزمانتا  صیتشخشود. متاسفانه گرفته می
و تعداد  شکل اینکنند  دایپ شی( رویماهگ 9-6موردنظر )

در  ریتأخ .افتدها بروز نکند، به تاخیر میی دندانعیرطبیغ
 ،یگمانند گرمازد یمنجر به بروز عوارض جد تواندیم صیتشخ
توانایی  با توجه به عدم شود. یتیو اختلالات الکترول یآبکم

ی شیرخواران در بیان شکایت، عدم تحمل گرما حتی در محیط
منجر  تواندشود میکه توسط افراد سالم دمای مطبوعی تلقی می

ختلال لذا تشخیص این ا ود.به هایپرترمی تهدید کننده حیات ش
سایل در اوایل تولد و توجه به علایم مذکور )قبل از بروز م

 .(7) تواند حیاتی باشددندانی و مو( می

وجود ندارد  دیسپلازی اکتودرمال یبرا یدرمان خاص چیه
و  یدندان اختلالات لیمبتلا به دل مارانیب ی(. توانبخش12)

درمان زودهنگام  است. یچالش بزرگ ه،یدر تغذ یناتوان
 یهادندان میترم ،یدگیاز پوس یریشگیشامل پ یدندانپزشک

رفته و اصلاح مال  دستاز  یهادندان ینیگزیبدشکل، جا
اثرات مثبت بر  جادیا یبرا یدر طول دوران کودک 3هااکلوژن

 (.19است ) یضرور یزندگ تیفیگفتار و ک ه،یظاهر، تغذ
ور کردن غوطه خ،یحمام شامل استفاده از اسفنج سرد،  تیریمد
 یدیداخل ور نینرمال سال یهابولوس قیدر وان آب، تزر ماریب

                                                           
1 tricogram 
2 Whole exome sequencing 
3 Malocclusion 

از  اجتناب (.12است ) یهاتیالکترولبهمراه نگهدارنده  عاتیو ما
 ن،یسنگ یبدن تیگرم و فعال اریبس طیقرار گرفتن در معرض مح

 یمطبو  در خانه، همراه داشتن اسپر هیدر دسترس بودن تهو
کننده در خنک یهاقهیمه خنک و جل یبخارسازها ایآب خنک 

پوست، استفاده از اشک  یهاکنندهگرم، مرطوب یهاطیمح
 ایآب با غذا  دنیوشن ،ینیب یبزاق، محلول نمک ای یمصنوع

سرومن گوش،  هیدهان، تخل ینبات ترش در موارد خشکآب
از جمله  یدرمان کم پشت و گفتار یموها یبرا سیکلاه گ
 یبرا (.14 ،6مبتلا هستند ) مارانیدر ب یتیحما یهادرمان

 مارانیاز ب یدر تعداد کم یموضع لیدینوکسیما ،یآلوپس تیریمد
 یبرا توانندیم هاسیکلاه گ .است همراه بودهمطلوب  جیبا نتا

 یکه خشک یمارانیب یممکن است برا .استفاده شوند ییبایز
 یدهایستروئکوایها و کورتکنندهاگزما دارند، نرم ایپوست 
ممکن  یبا محلول نمک ینیب یباشد. شستشو ازیمورد ن یموضع

 ریو سا یطیاز دود مح دیشود. با زیتجو نییپا نیاست در سن
 یسپلازیکه مبتلا به د یکودک .(6) مواد محرک اجتناب شود

 یو عاطف یاجتماع یهااکتودرمال است ممکن است با چالش
عزت نفس  لیبه دل مواجه شود. یماریب نیمنحصر به فرد ا

 یضرور یمشاوره روانپزشک ماران،یب نیدر ا یو افسردگ نییپا
 (.12است )

 نیپروتئ کی) بینوترک Fc-EDAبا استفاده از  یژن درمان
 ریو مس شودیمتصل م EDA رندهیکه به گ وژنیف بینوترک

در  (کندیاکتودرم فعال م یعیرشد طب یرا برا نگیگنالیس
 ز تولد انجاممبتلا در دوره قبل ا یهانیباردار با جن یهاموش
شته به همراه دا یمثبت جینتاحتی در چند جنین انسان  شده و

 یهاگسبه  بینوترک EDA-A 1 یدیداخل ور قیاست. تزر
و غدد  یپوست یها، ساختارهاتازه متولد شده، رشد دندان

 (. 20 ،19 ،2) ترا اصلاح کرده اس یمخاط
 نیپروتئ این قیبا تزراز تولد شش پسر  شیدرمان پ

غدد عرق  جادیبه طور مداوم باعث ا ک،یوتیآمن عیبه ما نیگزیجا
سال در  5از  شیتاکنون ب قیتعر یعیطب ییشد. توانا یعملکرد

اند، ادامه داشته است. دو پسر بزرگتر که در رحم درمان شده
رفته، به نظر  ستاز د نیپروتئ کیبه موقع  ینیگزیجا ن،یبنابرا

 یسپلازید یبرا کننده دواریام یدرمان یاستراتژ کی رسدیم
 شیبه آزما ازیروش ن نیحال، ا نیبا ا .(22، 21) اکتودرمال باشد

 این پروتیین پس از تولد زیتجو(. 21، 20در انسان دارد ) بیشتر
 . در حال حاضر دارودهدنمیرا مطابق انتظار نشان  یبهبود چیه

در حال  یچند مرکز ییکارآزما کیقبل از تولد در  یدرمان
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 (.6) است یبررس
همسان  یدر دوقلوها دیسپلازی اکتودرمال بروز گزارش

 انگی. ذکر شده است یدر متون علم ینادر بوده و موارد محدود
دیسپلازی سه ساله مبتلا به  یودوقلو همکارانش دختران 

دختر  کی(. هرتل و همکارانش 23کردند ) یرا معرف اکتودرمال
قل  کیناهمگن گزارش کردند که  یدوقلوها مانیزامبتلا را از 

 گورکار و همکارانشپوترجو(. 24دوم پسر و سالم داشت )
 (ساله 23 انپسر) همسان یرا در دوقلوها اکتودرمال دیسپلازی

از فقدان دندان و مشکل در صحبت کردن و غذا  تیبا شکا
 یهاگزارش کردند. شاخص تیپیکخوردن با توجه به چهره 

حال، عدم  نیبود. با ا یعیدر موارد ارائه شده طب 1کیومترآنتروپ
مشکل  ی،سفاژید ،عدم وجود دندان لیرشد ممکن است به دل

 (.25کمبود بزاق ر  دهد ) لیبلع به دل نیپل مادر و یا اختلال در
سرکار و همکاران نیز دیسپلازی اکتودرمال را در دوقلوهای 

 (.26) یکسان گزارش کردند

 دیمشاوره، از جمله مشاوره تول ،یکیژنت صیپس از تشخ
 یلگربه غربا دیبا .است یدیفرزندان، کل یمثل و احتمال ابتلا

 ،یکینتژشود و مشاوره  یاژهیتوجه وحتی زنان خانواده  یاعضا
ا ممکن است تنه کیزنان موزائ(. علایم 27 ،6) انجام شود
 یهانداو دن موضعیغدد عرق  یریمو، درگ یپشتکم محدود به

د که وشمی هیتوص مارانیاز دست رفته باشد. به خواهر و مادر ب
 (.27 ،26پوست انجام دهند ) یوپسیب اینشاسته  شیآزما

خوب خوشبختانه  اکتودرمال دیسپلازی یکل پیش آگهی
ف در خصوص اجتناب از گرما، مصر نی(. آموزش والد14است )

 نیا تیریاز مد یبخش مهم یپوست یهاو مراقبت عاتیما یکاف
 تیریاساس مد ،یاچند رشته کردیرو .دهدیم لیرا تشک مارانیب
 آنها را یهااکتودرمال و خانواده یسپلازیمبتلا به د مارانیب

مو روتزمشاوره، پ اجتناب از گرما، که بر آموزش، دهدیم لیتشک
 ارد. تمرکز د یتوانبخش یانداز کلچشم کیو  و دندان
دیسپلازی اکتودرمال علی  پایان با توجه به نادر بودن در

الخصوص در دوقلویی و از سوی دیگر به  دلیل مشابهت علایم 
اولیه این بیماران در سنین نوزادی و اوایل شیرخوارگی )دقیقا 
قبل اینکه تظاهرات دندان و مو به سنی برسد که قابل رویت 

های افتراقی احتمال نادیده گرفتن باشد(، با سایر تشخیص
های خطرناک و تهدید کننده حیات هایپرترمیتشخیص و بروز 

و نیز انجام آزمایشات غیر ضروری پر هزینه جهت یافتن علت 
های بدون کانون، بسیار بالاست و گزارش این مورد بر تب

                                                           
1 Anthropometric indices 

 آگاهی و دقت نظر پزشکان می افزاید.

 گیرییجهنت

از ژنودرماتوزها با تنو   یگروه نادردیسپلازی اکتودرمال 
که در  است یستمیچند س یریو درگ ینیظاهرات بالگسترده در ت

صورت تشخیص دیرهنگام بالقوه خطرناک است. آگاهی 
مانند  پزشکان از علایم کلیدی دیسپلازی اکتودرمال

در کودکان خردسال و  ایپودنشیو ه دروزیپوهیه کوز،یپوتریه
پذیری در دوره نوزادی و اوایل تحریک ریزی، اریترودرمی،پوسته

آموزش  ،زودهنگام صیتشخمنجر به  تواندمی گی،شیرخوار
 ،یگرمازدگ هایبحران تیری، مدنیعلائم هشدار دهنده به والد

دهیدراتاسیون و پیشگیری از عوارض تهدید کننده  ی،تیالکترول
 قیدق یابی. ارزهای غیر ضروری گرددحیات و اجتناب از بررسی

ه و مشارکت متخصصان مربوط کیستمیس یهایژگیتمام و
 هیتجز یمهم است. توسعه امکانات برا اریآن بس تیریمد یبرا

در مراکز  ژهیواز تولد، به  شیپ صیو تشخ یکیژنت لیو تحل
مناسب و به  یکیبه منظور انجام مشاوره ژنت ،یعال یهامراقبت

 الزامی ،یبعد یهادر نسل یماریاز ابتلا به ب یریشگیموقع و پ
 است.

 تشکر و قدردانی

 دکه در انجام این تحقیق مشارکت داشتنرادیاز تمامی اف
 نیم.کبخصوص از خانواده دو قلوهای دچار بیماری قدردانی می

  تعارض منافع

 یافعتعارض من  گونهیمقاله ه نیدر ا سندگانیبنابر اظهار نو
 وجود ندارد.

 حمایت مالی
در  یمال نیتأم یهااز سازمان یکمک مال گونهچیه نویسندگان

 ندنکرد. افتیدر یرانتفاعیغ ای یتجار ،یمعمو یهابخش

 ملاحظات اخلاقی
 نیا لانیگ یدانشگاه علوم پزشک یاخلاق معاونت پژوهش تهیکم

قبل از (. IR.GUMS.REC.1401.143کرد ) دییمطالعه را تأ
 اخذ شد. نیاز والد یکتب تیرضا افته،یگزارش هرگونه 
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 مشارکت نویسندگان

-مرجانه زرکش– نی نوریسیده آزاده حسی :طراحی مطالعه

 آفاق حسن زاده راد– منیژه تبریزی
 راغیچ اهرط نظارت:

 -ورین سینیحزاده آ  یدهس-راغیچ اهرط مدیریت پروژه:
 نیژهم- - آزاده حسینی نوری یدهپیش نویس: س-نگارش

 راد فاق حسن زادهآ-رکشز رجانهم – بریزیت

 اهرط-ورینآزاده حسینی  یدهس ویرایش: -بررسی -نگارش
 بریزیت نیژهم-راغیچ
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Abstract 

Introduction: Ectodermal Dysplasia (EDs) is a rare genetic disorder characterized by impaired 

development of two or more ectodermal derivatives. The disease is characterized by the absence of sweat 

glands (hypohidrosis or anhidrosis), malformed teeth (anodontia or hypodontia), and sparse hair (atrichosis 

or hypotrichosis). In this article, two cases of Iranian identical twins with typical manifestations of 

hypohidrotic ectodermal dysplasia are presented. 

Case Description: Identical male twins at the age of 30 months presented with complaints of heat 

intolerance and increased body temperature, and reluctance to wear clothes. The hair, eyebrows, and 

eyelashes were thin, sparse, and completely blond. Wrinkles and hyperpigmentation around the eyes were 

evident. On examination, they had anodontia of the mandibular and maxillary arches. Both patients 

developed scaling from one week after birth, which was diagnosed as eczema and treated with 

moisturizers. Cow's milk protein allergy was noted in the medical history of both twins. A history of 

repeated serious infections in the past 30 months was negative. Both had suffered from epistaxis in warm 

environments. Developmental and speech skills were normal in both twins. They were diagnosed with 

hypohidrotic ectodermal dysplasia after a thorough examination  

Conclusion: Ectodermal dysplasia is a rare but potentially life-threatening disorder. Physicians' awareness 

of key symptoms, such as hypohidrosis, hypotrichosis, and hypodontia in young children, and peeling or 

erythroderma in the neonatal period, leads to early diagnosis, management of hyperthermic, electrolyte, 

and dehydration crises, and prevention of life-threatening complications. Despite the lack of a definitive 

cure, patients can benefit from a multidisciplinary approach for timely treatment planning. 

Keywords: Ectodermal dysplasia, Hypohidrosis, Twins, Monozygotic, Hypohidrosis Anodontia 
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