
       

1 

 

 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
 

 

 

 

 

 

 
  درمان و تشخیص پروتکل                                                  

  تی ساکسبیماری 

Tay-Sachs disease 
 

 

 

 

 1403تابستان                                           

 

 

 

 

 

   



       

2 

 

 

 

 

 

 کمیته مشاوران جهت تنظیم و تدوین:

  

ن علمی دبیر انجم-بهشتی شهید پزشکی علوم دانشگاه کودکان اعصاب و مغز استاد) زاده کریم پروانه دکتر -1

 نورومتابولیک(

یات علمی دانشگاه علوم پزشکی دکتر پرستو رستمی  فوق تخصص غدد درون ریز و متابولیسم کودکان  عضو ه -2

 تهران

 دکتر علی طالع  فوق تخصص غدد درون ریز و متابولیسم کودکان  عضو هیات علمی دانشگاه علوم پزشکی تهران -3

 دکتر ربانی  دبیر بورد رشته فوق تخصصی غدد درون ریز و متابولیسم کودکان -4

 

 با همکاری:

 انجمن علمی نورومتابولیک ایران 

 اب اطفال ایرانانجمن علمی اعص

 تحت نظر:

 دکتر سعید کریمی  عضو هیات علمی دانشگاه علوم پزشکی شهید بهشتی و معاون محترم درمان

   مشاور: دکتر ساناز بخشنده  رییس گروه تدوین استاندارد و راهنمای بالینی معاونت درمان

 

 

 

 

 

 

 تحت نظارت فنی:

 سلامت و تعرفهتدوین استاندارد  آوری ،دفتر ارزیابی فن

 بالینی استاندارد و تدوین راهنماهایتدوین گروه 
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 الف( مقدمه:

 نی. اشوندایجاد می دازینیهگزوزام-بتا لیزوزومال میکمبود آنز به دلیلکه  ،هستند لیزوزومال لاتاز اختلا یگروه GM2 یدوزهایوزیگانگل

ساکس، یت یماریبگروه به سه  GM2  دوزیوزیگانگلکند. یم زیاتالرا ک دهایوزیچرب معروف به گانگل یدهایمشتقات استخریب  میآنز

) شامل   Bو  (βو α یرواحدهای)شامل ز A میزوآنزیا از دو دازینیهگزوزآم-بتا میشود. آنزیم میتقس GM2کمبود فعال کننده  وف،هسند

و منجر به  شودایجاد می α رواحدیکننده زژن کددر  ونیموتاس لیبه دل A دازینیهگزوزآم-. کمبود بتا( تشکیل شده است β رواحدیدو ز

سندهوف  یماریبوده که منجر به ب Bو  A دازینیهگزوزآم-با  کمبود هر دو بتا  βواحد  ریکننده زدر ژن کد ونیساکس و موتاسیت یماریب

توانند یم نیهمچن یعموم تیافراد در جمع.شوندمنتقل میبه صورت اتوزوم مغلوب  HEXBو  HEXA یها در ژن ونی. موتاسودشیم

 .استفاده شود این خطرحذف  یتواند برا ینم زین یمنف یسابقه خانوادگو  تی. نژاد و قومباشند HEXAهای پاتوژنیک ژن ناقل واریانت

 ب( تعریف بیماری:

 شود.یم یرکزم یعصب ستمیبه خصوص در س زوزومیدر ل GM2 دوزیوزیمنجر به تجمع گانگل دازینیهگزوزآم-بتا مینقص در آنز

 :ی بالینیج( علایم و نشانه ها 

 شوند. یم میتقس ی یا دیررسو بزرگسال ی یا تحت حادنوجوان ،ی یا حادرخوارگیساکس به سه فرم ش یسندهوف و ت یماریهر دو ب

 کس سا یت یرخوارگیش نوع-1

  .هستند یعیطب یماهگ 4-5 نیتا سن رخوارانیش -     

 .شوند یم آشکار یحرکت یهامهارت  و یتماس چشم ، کاهشرفت تکاملیپسماهگی  6تا  3از  -     

 . و بدنبال صدای کوچک می پرند (سیپراکوزی)ه دارند صدابه  افتهی شیواکنش افزا کی مارانیب -    

 .شان میدهدخود را ن و هیپررفلکسیهاهمراه با کلونوس پایدار مچ پا و سپس هایپرتونیسیته عضلات درهیپوتونی ژنرالیزه  -    

 باشد.می (Epileptic Spasm)افتد که معمولا به فرم اپی لپتیک اسپاسم اتفاق می ماهگی 12شروع تشنج حول و حوش  -    

  .مشهود است(  cherry red spot) ییلکه قرمز آلبالو به نامماکولا  یدگیرنگ پر، ینه چشمادر مع -    

 .اندازه کبد و طحال نرمال هستند -   
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 ماهگی شروع می شود، 12-1۸از  )بزرگ شدن مناسب ونتریکولار( یدروسفالیبدون هپیشرونده  یماکروسفال:یمغز صویربرداریتدر 

ضایعه  T2در تالاموس دو طرفه مشهود است و در  hyperintenseضایعه  T1در Brain MRI نکته مهم در  مشهود است.

hyperintense ر جهت تشخیص در تالاموس ها دیده می شود که بسیاGangliosidosis GM2  .وضعیت  همینتشخیصی می باشد

که خود کلید تشخیصی بسیار مهمی برای تشخیص تی  ،شوددیده می Hyperdenseها بصورت ضایعه در ناحیه تالاموس Brain CTدر 

ساکس و سندهوف می باشد.

دهد.یرخ م یسالگ 4-5 نیمرگ در سنمعمولا است و  شروندهیپ وینوردژنراتبیماری تی ساکس یک بیماری  :پیش آگهی بیماران

 نوع نوجوانی یا تحت حاد تی ساکس -2

 یمهارت ها و سپسبه یک سطح ثابت و بدون پیشرفت می رسند مهارت ها  ی،تا سن دو تا پنج سالگ نرمال تکاملدوره  کپس از ی -   

  .و شناختی و گفتاری روبرو هستیم و با پس رفت تکامل عصبی در حیطه های حرکتی ی از بین می رودقبل

 .اتفاق می افتد پیشرونده، آب ریزش دهان و در نهایت عدم توانایی در صحبت کردن یآرتر زیو د یآتاکس -   

 .همه توانایی ها را داریماسپاستیسیتی پیشرونده و از دست دادن در نهایت  -   

 .معمولا به داروهای ضد تشنج مقاوم هستند آغاز می شود کهتشنج ها همزمان با پس رفت تکاملی  -   

 ممکن است در اواخر دوره  هیشبک پیگمانتاسیونو  اپتیک یآتروفوجود نداشته باشد،  cherry red spotممکن است  -   

 ،شود دهید یماریب    

 .اندازه کبد و طحال نرمال است -   

 T2در تالاموس دو طرفه و در  hyperintense عهیضا T1در مانند نوع شیرخوارگی ممکن است  Brain MRIدر  مغز:  MRIدر 

 Gangliosidosis GM2 صیجهت تشخ اریبسهمانطور که قبلا گفته شد شود که  دهیدر تالاموس ها د hyperintense عهیضا

 .بدلیل پیشرفت بیماری دیده شودآتروفی پیشرونده منتشر اما ممکن است باشد یم یصیتشخ

دهد.رخ میریوی سالگی و سپس مرگ به دلیل آسپیراسیون  15تا  10عیت نباتی دسربره تا سن : وضبیماران پیش آگهی

 نوع دیررس یا بزرگسالی بیماری تی ساکس-3

 ، می باشد شروع علائم در نوجوانی یا جوانی -   
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ذا بصورت آتاکسی پیشرونده تظاهر د لضعف نوروژنیک پیشرونده در عضلات اندام تحتانی که منجر به زمین خوردن های مکرر می شو -   

 می نماید.

 ، و حرکات اضافه دیده می شود آرتری، ترمور، عدم هماهنگی حرکات دیز -   

 –بیقراری  –اختلالات رفتاری تظاهرات حاد روانی شامل، در نوع با تظاهر دیررس و بزرگسالی بیماران با این نوع بیماری  %40تا  -   

روز نماید. نکته مهم آن است که در نوع با تظاهرات دیررس می تواند اولین علامت و تظاهر بیماری بصورت بسایکوز پرخاشگری و حتی 

 اختلال رفتاری باشد و سپس آتاکسی و سایر علایم نورولوژی ظاهر شود.

در اصل دمانس زودرس  و حجم مغز یجیتواند با کاهش تدر یافراد گزارش شده است و م یو حافظه در برخ یینقص در عملکرد اجرا -  

Early Dementia  کورتیکالو تحت حاد نوجوانان، کاهش در عملکرد  شیرخواریحاد  یهاپیحال، برخلاف فنوت نیا  شد. باهمراه با 

 .شودیم جادیا یماریها پس از شروع علائم بدهه یو اغلب ط یبه کندمغزی 

 است. مشهودمغزی آتروفی سربرال معمولا درجاتی از مغز: MRIدر 

رخ می  دمانس و اختلال عملکرد شناختی و آتاکسی پیشروندهدر اغلب بیماران ضعف نوروژنیک عضلانی پیشرونده و  :بیماران پیش آگهی

 دهد. 

 بروز بیماری: تد( عل

 خشک وزن %12≥)هستند نورونال  دیپیکولیگلبیش از حد و منتشر  رهیذخ یدارابیماری تی ساکس  شیرخواریکودکان مبتلا به شکل حاد  

از مغز  یممکن است به مناطق خاصو  دارند دیپیکولیاز گل یتجمع کمتررس دیراست. افراد با اشکال شروع  GM2 آن غالب که ،(مغز

 ساقه مغز و یهاهسته پوکامپ،یکه ه یممکن است نئوکورتکس در امان بماند، در حالاین شکل بیماری شود. به عنوان مثال، در  ودمحد

 .رندیگیقرار م ریتحت تاث یبه طور قابل توجه ینخاع طناب

 ه( برخورد با بیماران مبتلا به این بیماری )در صورت نیاز (:

 یبرا کیژنت تست ایو/ میآنز تیفعالبررسی  صیتشخی، جهت تایید نیبال یابیپس از ارزدر صورت شک به بیماری تی ساکس 

 :شودیانجام م HEXA واریانت های 

 جهت تایید تشخیص و برای تشخیص قبل از تولدوجود نداشته باشد، ممکن است  ای کاهش یافته میآنز تیاگر فعال PND 

(Perenatal Diagnosis)  باشد. کیژنت تستنیازمند 
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 تیبا اهم یک واریانت برای ( نامشخصVUS ،)کندیکمک مبودن موتاسیون  زایماریب نییبه تع میآنز تیفعال تست. 

 و تست  یعیرطبیغ ینیبال یها افتهی با افرادHEXA دارند. ازین دیگر یها یابیبه ارز طیشرا ریسا یبرا یمنف 

 تی ساکس شیرخوارگیحاد  فرم در افراد مبتلا به هیاول صیشده پس از تشخ هیتوص یها یابیارز

 توصیه ها ارزیابی  سیستم 

 نورولوژیک

فوق تخصص 

مغز و اعصاب 

 کودکان 

و معاینه  ارزیابی نورولوژیک

 ل عصبی و تکاملیکام

 MRI مغز 

  در صورت تشنجEEG 

 آنزیمی  یسبرر 

  بررسی ژنتیک 

 داروها 

 معاینه و بررسی سایر اعضا خانواده 

سیستم 

  توانبخشی

 ارزیابی مهارت های حرکتی  برای مشکلات بلع

 نیاز برای دستگاههای حمایتی 

 نیاز برای فیزیوتراپی 

بررسی گوارشی، تغذیه، تیم  ذیهگوارشی/تغ

 ارزیابی تغذیه

  مطالعات بررسی بلع برای ارزیابی وضعیت تغذیه و

 آسپیراسیون

  در صورت نیاز تعبیه گاستروستومی در موارد

 دیسفاژی/خطر آسپیراسیون

 برای یبوست ارزیابی 

 ، وضعیت بیناییCherry-red spotارزیابی دژنراسیون ماکولار،  معاینه افتالمولوژیک  چشم

 ارزیابی راه هوایی  ارزیابی خطر آسپیراسیون  تنفسی

 جهت بررسی سایر افراد خانواده، نحوه توارث توسط فرد صاحب صلاحیت مشاوره ژنتیک

 تی ساکس نوجوانیحاد تحت  فرم در افراد مبتلا به هیاول صیشده پس از تشخ هیتوص یها یابیارز

 توصیه ها ارزیابی  سیستم 

 ورولوژیکن

فوق تخصص 

و معاینه  ارزیابی نورولوژیک

 کامل عصبی و تکاملی

 MRI مغز 

  در صورت تشنجEEG 

 اسپاستیسیتیو تکامل عصبی و حرکتی و  ابییارز 

 یمیآنز یسبرر  
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مغز و اعصاب 

کودکان و 

 نوجوانان

 کیژنت یبررس  

 داروها 

 اعضا خانواده ریسا یو بررس نهیمعا 

سیستم 

  توانبخشی

 ارزیابی مهارت های حرکتی  بلع

 نیاز برای دستگاههای حمایتی و میزان تحرک 

 نیاز برای فیزیوتراپی 

بررسی گوارشی، تغذیه، تیم  گوارشی/تغذیه

 ارزیابی تغذیه

  مطالعات بررسی بلع برای ارزیابی وضعیت تغذیه و

 آسپیراسیون

 استروستومی در موارد در صورت نیاز تعبیه گ

 دیسفاژی/خطر آسپیراسیون

 ارزیابی برای یبوست 

 ارزیابی وضعیت بینایی معاینه افتالمولوژیک  چشم

 ارزیابی راه هوایی  ارزیابی خطر آسپیراسیون  تنفسی

توسط یک متخصص ژنتیک  مشاوره ژنتیک

 حرفه ای

 جهت بررسی سایر افراد خانواده، نحوه توارث

 تی ساکسدیررس بزرگسالی  فرم در افراد مبتلا به هیاول صیشده پس از تشخ هیتوص یها یابیارز

 توصیه ها ارزیابی  سیستم 

 نورولوژیک

متخصص مغز 

 و اعصاب

فوق تخصص 

مغز و اعصاب 

کودکان و 

و معاینه  ارزیابی نورولوژیک

 کامل عصبی و حرکتی

  و دیزارتری ترمورآتاکسی و ارزیابی ضعف و 

 یمغزبرداری  تصویر 

  در صورت تشنجEEG 

 یتیسیو اسپاست یو حرکت یو تکامل عصب یابیارز 

 یمیآنز یسبرر  

 کیژنت یبررس  

 داروها 

 اعضا خانواده ریسا یو بررس نهیمعا 
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 نوجوانان

سیستم 

 توانبخشی

 ارزیابی مهارت های حرکتی  صاحب صلاحیتفرد 

 نیاز برای دستگاههای حمایتی و میزان تحرک 

 یاز برای فیزیوتراپین 

 ارزیابی سایکوز، اضطراب، افسردگی  روانی -بررسی عصبی سایکولوژیک

 جهت بررسی سایر افراد خانواده فرد صاحب صلاحیتتوسط  مشاوره ژنتیک

 و( درمان

و  ییحافظت از راه هوام ،یعفون یها یماریب تیریمد ون،یدراتاسیو ه یکاف هیتغذاید است و ب یتیعمدتاً حمابیماری تی ساکس درمان 

 ،یکیزیاز درمانگران ف یمیو ت یزیوتراپیخدمات ف ررسیو د یتحت حاد نوجوان تی ساکس یها پیفنوت یشود. برا فراهمکنترل تشنج 

 تی ساکساست. افراد مبتلا به  ازیاغلب مورد ن تشنج تیریمد .بیمار، نیاز استبه حداکثر رساندن عملکرد  یبرا یو گفتار درمان یلشغ

 .داشته باشند ازین یضد افسردگ ای سایکوزضد  یممکن است به داروها بزرگسالی ررسید

 ز( فارماکوتراپی:

عبور کند و  مغزی -سد خونیتواند از این دارو می  فاده می شود.است یخوراکصورت به  و کند یرا مهار م دهایپیکولیسنتز گل گلوستاتیم

. تر کندکند GM2و  C ،GM1، نیمن پیک نوع 3مبتلا به گوشه نوع ان بدون علائم را در کودکبی تظاهرات عص شرفتیممکن است پ

مشخص شود. در صورت وجود علائم درمان در طول مداخله  یتا اثربخش توصیه شده است یماریب هیدر مراحل اول گلوستاتیم تجویز

 Gangliosidosis GM2ات در موارد دیررس مطالعات نشان میدهد میگلوست عصبی پیشرونده، میگلوستات نمی تواند موثر باشد.

 شود.ا در این بیماران بیشتر توصیه میمنظور در موارد نوجوانی و بزرگسالی بیشتر موثر است و لذ

در  گلوستاتیگرم در روز در سه دوز منقسم است. دوز م یلیم 600سال(  12 یبزرگسالان و نوجوانان )سن بالا یبرا یشنهادیدوز پ

 است: (BSA)ساله بر اساس سطح بدن 11تا  4کودکان 

 600 متر مربع 1.25 بیش از  نبدسطح  یدر سه دوز منقسم براروزانه  گرم یلیم 

 400 مترمربع 1.25تا . /۸9 ی سطح بدنگرم روزانه در دو دوز منقسم برا یلیم 

 300 مترمربع ۸۸/0تا 74/0ی سطح بدن گرم در روز در سه دوز منقسم برا یلیم 
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 100 مترمربع 73/0تا  4۸/0  ی سطح بدنوزانه در دو دوز منقسم براگرم ر یلیم 

 100 مترمربع 47/0ی سطح بدن کمتر ومساوی بار در روز برا کیگرم  یلیم  

 

 دارویی )در صورت وجود(: عوارضح( 

بر اساس  البته )مانند اسهال، نفخ شکم(، کاهش وزن و لرزش است. یشامل علائم گوارش گلوستاتیم یعوارض جانب نیتر عیشا

تحقیقاتی که در ایران صورت گرفته خوشبختانه عوارض گوارشی این دارو در بیماران ایرانی خیلی خفیف و قابل گذشت می 

باشد

ی( پیگیری های لازم پس از درمان:

 ماه 4-6هر  سرعت پیشرفت بیماری  بررسی روند بیماری

 لیانس درمان بررسی کمپ برای درمان میگلوستات

 بررسی عوارض دارویی 

 ماه 4-6هر 

بررسی پارامترهای رشد، ارزیابی  معاینه بالینی 

 نورولوژیک و ارگانومگالی

 ماه یکبار  6هر 

ارزیابی میزان تحرک و کنترل تنه،  تحرک/فعالیت روزانه

 پا، تعادل تانشانگسپاستیسیتی، وضعیت 

 ماه یکبار 6هر 

در کودکان  و تکلم مانیتورینگ یادگیری ارزیابی تکامل یا شناخت

 و توانایی شناختی در بالغین

 

ه در ام 12ماه در کودکان و هر  6هر 

 بالغین

 یکبار بعد از شروع درمان هما 12هر  پاسخ به درمان میگلوستاتارزیابی  ارزیابی چشم

ادیومتری برای تشخیص کاهش شنوایی  بررسی شنوایی 

 یا پیشرفت آن

 ماه 12هر 

بررسی وجود دیس فاژی یا خطر  بررسی تغذیه

 آسپیراسیون

ماه در  12ماه در کودکان و هر  6هر 

 بالغین 

بررسی اختلالات سایکولوژیک، 

 افسردگی 

سالگی و  1۸ماه تا  6در کودکان، هر  بررسی سلامتی منتال

سپس در صورت پایداری یا فقدان 

 علامت هر سال
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 ماه 12هر  اب هیستوری اختلالات خو بررسی خواب 

 ک( توصیه های ضروری به بیمار:

قابل  جهینت نیاثبات نشده است و بهترای تی ساکس بر گلوستاتیم یاطلاع داده شود که اثربخش دیو خانواده با مارانیبه ب

  است. یعصب یماریب شرفتیسرعت کندتر پ ای یعصب تیدرمان، تثب یابیدست
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