
Xبھوابستھآدرنولوکودیستروفی

X-linked adrenoleukodystrophy (X-ALD)

این. شودمیمشاھدهمرداندراغلبکھاستژنتیکیبیمارییکXبھوابستھلوکودیستروفیآدرنو
غددکلیویفوقغدد. دھدمیقرارتاثیرتحتراکلیویفوقغددوعصبیسیستمبیشتربیماری
عصبیھایرشتھکھ) میلین(چربیغلافبیماری،ایندر. دارندقرارھاکلیھبالایکھھستندکوچکی

پیامدراعصابتواناییکاھشباعثکھ) demyelination(رفتھتحلیلکندمیعایقرانخاعومغز
ھاھورمونبرخیکمبودباعثکلیویفوقغددقشربھآسیباین،برعلاوه. شودمیمغزبھرسانی
وزن،کاھشضعف،باعثتواندمیھورمونیاختلالاین). کلیویفوقغددقشرنارسایی(شودمی

.شودکماواستفراغپوستی،تغییرات

داردوجودبیماریاینازمتفاوتتیپسھ

)childhood cerebral form(شودمیظاھرکودکاندرکھمغزینوع-1

)adrenomyeloneuropathy type(آدرنومیلونوروپاتینوع-2

)Addison disease only(آدیسونبیمارینوع-3

سالگی10تا4درمعمولارفتاریویادگیریاختلالاتبیماری،اینمغزینوعبھمبتلاکودکاندر
دراختلالدچارمبتلاکودکاناستممکنویافتھوخامتعلائماینزمانگذشتبا. شودمیآغاز

رفتارشاملبیماریاینمغزیتیپعلائمسایر. شوندمکتوبمطالبوگفتاردرکنوشتن،خواندن،
عملکرددراختلالوبدنحرکاتھماھنگیدرضعفبلع،دراختلالبینایی،مشکلاتآمیز،خشونت

وباشدسریعبسیارتواندمیامااستمتفاوتبیماریاینپیشرفتسرعت. شودمیکلیویفوقغدد
وعلائمشدتبھافراد،ایندرزندگیبھامید. شودمیکاملناتوانیباعثسالچندعرضدرمعمولا
پسسالچندتافقطمعمولابیماریاینمغزیتیپبھمبتلاافراد. داردبستگیبیماریپیشرفتسرعت

ومداومپزشکیھایمراقبتبامبتلایانایندرعمرطولافزایشامکان. مانندمیزندهعلائمبروزاز
.داردوجوددقیق



مواردتوانمیعلائماینازکھاستمیانسالیتابزرگسالیاوایلازآدرنومیلونوروپاتیتیپعلائمبروز
:بردنامرازیر

)paraparesis-پارزی(ھاپادرضعفوپیشروندهشدنسفتوگرفتگی

فکریورفتاریھایمھارتدرتغییروتناسلیوادراریمجاریاختلالات

) آدرنوکورتیکال(کلیویفوقغددقشرنارساییمعمولابیماریتیپاینبھمبتلاافرادبیشتردرھمچنین
). adrenocortical insufficiency(شوندمیمشاھدهنیز

.شودزودرسمرگباعثتواندمیعصبیسیستمومغزبھواردهآسیبنیزشدیدموارددر

آنبیماریعلامتتنھاکھایکسکروموزومبھوابستھلوکودیستروفیآدرنوبھمبتلاافرادشودمیگفتھ
قشرنارساییافراد،ایندر. ھستنددچارآدیسونبیمارینوعبھاستکلیویفوقغددقشرنارساییھا،
سایرافراداینبیشتردراماشود،آغازبزرگسالیتاکودکیاززمانیھردرتواندمیکلیویفوقغدد

بھبیمارینوعاینبھمبتلاافراددرزندگیبھامید. کندمیبروزمیانسالیتاآدرنومیلونوروپاتیعلائم
.استبیماریاینتیپترینخفیفحالت،اینکلیطوربھاماداردبستگیعلائم،شدت

درایکس،کروموزومبھوابستھآدرنولوکودیستروفیبھمبتلاافراددرندرتبھبیماریمتعددعلائم
کلیوی،فوقغددقشرنارساییبرعلاوهافراداین. شوندمیایجادبزرگسالیاوایلیابلوغدروان
تعیین. شوندمینیز) dementia(ذھنیعملکردکاھشوروانواعصابھایبیماریدچارمعمولا

بھوابستھلوکودیستروفیآدرنویشدهقیدانواعازاختلالاینآیااینکھوافرادایندربیمارینوع
.باشدمینامشخصھنوزجداگانھ،تیپیکیاواستایکسکروموزوم

.داردوجودخانواده،یکافراددربیماریاینمختلفانواعایجادامکاننامشخصیدلایلبھ

شیوع

شیوعمیزانھمچنین،. باشدمیمبتلابیماریاینبھفردیکدنیا،درنفر50,000الی20,000ھراز
.استمشابھھاجمعیتتمامدربیماریاین



بیماریژنتیک

ساختدستورژناین. شودمیXبھوابستھآدرنولوکودیستروفیایجادباعثABCD1ژندرجھش
ھایمولکولانتقالدرALDPپروتئین. کندمیصادرراALDPیاوآدرنولوکودیستروفیپروتئین
یاو) very long-chain fatty acids(بلندبسیارزنجیرهباچربھایاسیدنامبھخاصیچربی

VLCFAsکوچکھایکیسھھازومپراکسی. داردنقشھازومپراکسیبھ)small sacs (سلولیدرون
.کنندمی) process(فراوریرا،ھاVLCFAجملھازھا،مولکولازبسیاریکھھستند

مناسبتجزیھوانتقالدرپروتئیناینکمبود. شودمیALDPکمبودایجادباعثABCD1ژندرجھش
VLCFAمیبدندرھاچربیاینمقدارطبیعیغیرافزایشباعثاختلالاین. کندمیایجاداختلالھا

مینشانتحقیقات. باشدسمیمیلینوکلیویفوقغددقشربرایتواندمیھاVLCFAانباشتگی. شود
میلینتجزیھبھمنجرتواندمیکھشودمیمغزدرالتھابیپاسخیکآغازباعثھاVLCFAتجمعدھد
.شودمیبیماریاینعلائمایجادباعثھابافتاینتخریب. شود

بیماریتوارث

مرداندر. استایکسکروموزومبھوابستھوراثتیالگویدارایXبھوابستھلوکودیستروفیآدرنو
کھاینبھتوجھبا. استکافیسلولھردرABCD1ژنازیافتھجھشنسخھیکبیماریایجادبرای

درABCD1ژنازیافتھجھشنسخھیکمعمولادارد،وجودایکسکروموزومازنسخھدوزناندر
ژنازنسخھیکدارایزنانازبرخیدرحال،اینبا. شودنمیبیماریعلائمایجادباعثسلولھر
آدرنوعلائمبروزسنھمچنین. شودمیمشاھدهبیماریاینبامرتبطاختلالاتیافتھ،جھش

مبتلازناندرمعمولا. استدیرترمردانبھنسبتزناندرایکسکروموزومبھوابستھلوکودیستروفی
.شودمیمشاھدهآدرنومیلونوروپاتینوععلائماختلال،اینبھ

.نیستناقلمادرومیدھدرخجدیدجھشاثردرمرداندربیماریموارد% 5در

بیماریدیگرھاینام

-Addison disease and cerebral sclerosis

-melanodermic leukodystrophy

-Schilder-Addison Complex



-Schilder disease

-Siemerling-Creutzfeldt disease

-X-ALD


