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  :عزيز وستاند
 

شيوه اي  ند چرا بهمتخصص بردند تا بدان نزد يك پزشك ساله بودم پدر و مادرم مرا 4زماني كه
  .شده ام  گردلديستروفي عضلاني ليمب كه من مبتلا به  ها فهميدند آن . روم راه مي غير عادي

  
پدر و . يكه خورديم و هراسان شديم  ، شما با شنيدن اين تشخيص ، ما نيز همانند بسياري از

 ي ما هيچگونه خانواده در ; كه چرا من به اين بيماري دچار شده ام كردند مادرم از اين تعجب
، مي شود  توضيح داده متن كه در اينهمانگونه  ، اما. اين بيماري وجود نداشت  اي از سابقه

LGMD  از  افراد حتي كه ممكن است ي استنقص ژنتيكي نادر نوع چندين هريك از ناشي از
باعث بروز چنين تان  اين بدان معناست كه شما يا والدين.  خبر باشند وجود آن در بدن خود بي

  . ايد نگرفتهاز كسي بيماري را  و ، ايد اتفاقي نبوده
  

با  بسيار كردند و خود را در مورد ديستروفي عضلاني كسب مي اطلاعات زيادي بايد ام خانواده
بر ر  ددنياي ما .  دادند تطبيق مي ، رواني از لحاظ هم از نظر جسماني و هم ، شرايط موجود

. پرسش هاي بسياري گرديد و  فيزيوتراپي،  پا استفاده ازبريس هاي ، پزشك مراجعه به گيرنده ي
با  آنچه كه مي توانستيم آموختن شد و ما با ما ديستروفي عضلاني بخشي از زندگي ، رفته رفتهاما 

انجمن ديستروفي  همكاري فداكار و، خواهربا اراده والدين  به بركت داشتن. آن كنار آمديم 
  .  انگيزي را گذراندم ن كودكي شگفت، دورا عضلاني

  
 مشغول به التحصيل شدم و اكنون در صنعت تلويزيون در لوس آنجلس من از دانشكده فارغ

صندلي  از به صورت مقطعي براي كمك به خود با دوستان تفريحهنگام كار، مسافرت و. هستم كار
  .  كنم و اسكوتر استفاده مي چرخ دار

ديستروفي عضلاني ليمب  ابتلا به كه به اين آگاهي برسيدن زندگي من اميدوارم با خواندن داستا
تر  زندگي با عضلاتي كه روز به روز ضعيف.  نيست روياهايتان و به معناي پايان  فرصتها  گردل
  .ه باشيد داشت پرباريزندگي  توانيد مي شوند آسان نيست اما  با اين وضعيت نيز مي
  

آنهايي كه با آنها آشنا شدم  غلباما ا سرگذشت يكساني ندارند ، LGMDمبتلايان به  هيچيك از
 كننده كنترل يك ، پزشك يك ، نويسنده يك من. نده اداشت با نشاطيمانند من زندگي پرمشغله و 

 يك ، املاك يك مشاور ، ها و دانشكده ارس، مديران مدتعدادي آموزگار  ،  هوايي رفت و آمد ي
 . هستند گردلديستروفي عضلاني ليمب مبتلا به  همگي كه – شناسم مدير آژانس مسافرتي را مي

  مندي فان بنتويسن
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و   انبرخي از آن ها داراي فرزند و ، متأهل هستندو مستقل  ، ، فعال هوشبا افراد اين بسياري از
   . مي باشندهايي  نوه
  

 اتوانيافراد دچار ن . زيادي داريم پشتوانه هاي هستيم LGMD كه مبتلا بهما افرادي چون امروزه 
  . هاي خود دارند  استفاده از توانمنديو  پيشرفت يي برايفرصت ها بيش از گذشته 

  

  

  بنتويسنمندي فان          

  لوس آنجلس                                                                                                   
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  يست؟چ گردلديستروفي عضلاني ليمب 
 

   اختلالاتاي از  مجموعه عارضه اين . در واقع يك بيماري نيست گردلديستروفي عضلاني ليمب 
 اي لگني و شانه كمربند – ها و شانه سرين پيرامون بطور عمده عضلات ، عضلات ارادي بر است كه

   .مي گذارد  اثر به نام كمر بند هاي اندام ها نيز شناخته مي شوندكه  -
  

كه براي توضيح عضلاتي كه در  شنيده باشيدرا  )Proximal( پروكزيمالت واژه ي ممكن اس
LGMD پروكزيمال آن هايي عضلات .  رود به كار مي از همه تحت تاثير قرار مي گيرندبيشتر

شود كه  به آنهايي گفته مي ديستال عضلات ;نزديك تر مي باشند  به مركز بدن هستند كه از همه
در  (Distal) ديستالعضلات .  )ها و پاها دست ، عضلات براي مثال(هستند  بدن از مركز تردور

LGMD ،  اگر تحت تاثير هم قرار بگيرند ، ديرگرفتار مي شوند .  
  

را از  قدرت عضلات خودو  توده LGMDشخص مبتلا به  ، )سالهاي زياد "معمولا(زمان  با گذشت
 به صندلي چرخ دار ، ممكن است نياز اي طولانيه براي مسافت ، به ويژه يتدر نها.  دهد دست مي

هر .  حتي ديرتر شروع شودو تواند در كودكي، نوجواني، جواني  مي LGMD. كند پيدا  اسكوتر يا
ديستروفي عضلاني  هنگامي كه مي گويندبرخي پزشكان  .گردند مي گرفتار بطور مساوي  دو جنس
است و بيماري ناتوان كننده تر سريع "معمولاآن شود پيشرفت  در دوران كودكي آغاز  گردلليمب 

ندان چعموماً  شروع شودنوجواني و جواني  وقتي بيماري در دوران آنان مي گويند .ترمي باشد 
   .مي نمايد  پيشرفت به آهستگي نيست و شديد 

 

LGMD  به طور عمده بر
عضلات پيرامون سرين و شانه 

  .ها ا ثر مي گذارد 
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  ها هستند؟ كدام گردلديستروفي عضلاني ليمب  اشكال

 

 باعث ايجاد به نظر ميرسد كهژنتيكي هاي  نقص بر اساس ، ود نوجود دار LGMDنوع  19حداقل 
 “گردلديستروفي عضلاني ليمب  شناخته شده ي اشكال”به (گردند  بندي مي طبقه آنها مي شوند

 عضله مي هاي توليد پروتئين به ژن خاص كه پانزده،  2007از سال   . )در همين متن بنگريد 
 شوند تلقي مي LGMD  عنوان علل بي چون و چراي  بهكه دجار نقص شوند  هنگامي و انجامند

  .  ، شناسايي گرديده اند
  

 لعمل هاييدستورا يا ،  هارمز، ها در بدن  سلول يك ازهاي هر وي كروموزومقرار گرفته بر ر ژنهاي
 به طور طبيعي LGMD    اب مرتبطژنهاي . مي باشند توليد پروتئينهاي مختلف بدن  براي

هنگامي كه  به دليل  .ه ضروري هستند كه براي عملكرد عضلوليد مي كنندرا ت هايي پروتئين
 نيهاي عضلا رشته ، آيد ها به وجود مي ي در اين پروتئينتمشكلا وجود نقص در يكي از اين ژنها ،

علائم د كه فرد نشو حدي ضعيف ميه بتدريج عضلات ب.  دهند درستي انجام نميه كار خود را ب
 ، است پيشرونده LGMD آن كه به دليل.  كند را تجربه مي گردلب ديستروفي عضلاني ليم

   .فرد مبتلا ادامه مي دهند  ي زندگي طي دوره شدن تر ضعيف به عضلات
  
به توليد شوند   مي LGMD ، موجب ايجاد گردند مي دچار نقص وقتي ، كه از اين ژنها تا 6  

 هركه  غلافي نازك استغشا ( . ار دارندقر هعضل لسلو غشايكه در  مي انجامندهايي  پروتئين
محافظت مي در زمان انقباض عضلاني  و آن را از آسيب ديدن احاطه مي كند ، سلول عضله را

وجود نداشته باشد  مربوط به آن ها ژن در ها به دليل نقص از اين پروتئين يكهر چنانچه ). نمايد 
د و كار سخت را از دست بده خود “شتنجذب كنندگي ” كيفيت هايازمقداري ممكن است غشا  ،

داشته  استراحتانقباض و  طبيعي هاي طي چرخه از آسيب ديدگي را در حفاظت سلول عضله تري
  .   باشد
  
يك طرف  ي كه قرار است دربه مواد ، وگردد  نيز "تراوا  "ه غشاي عضل ممكن است LGMDدر 

، هنگامي كه به  هاي غشا پروتئين. دهد  خروج ورود يا ي اجازه غشا قرار گيرند يا طرف ديگر
ممكن است  و در مكان هاي طبيعي خود قرار گرفته باشند ، درستي ساخته شده باشند

چند  اين بيش از يكي از يا ياگر يك؛  در سلول انجام دهند نيز عملكردهاي ضروري ديگري را
اما ، تمامي پروتئين  . دشون  دچار اشكالاين عملكردها  ند ممكن استوجود نداشته باش هاپروتئين 

در بخش  "احتمالا )Calpain-3( 3-براي مثال كالپِين .قرار ندارند  در غشا LGMDهاي مرتبط با 



 

6 

از سلول  در قسمتي  )Telethonin(و تلتونين ) Myotilin(اصلي سلول عضله قرار دارد و ميوتيلين 
  .  راهم مي كنند را فعضله  استراحتانقباض و  عضله قرار گرفته اند كه امكان

  
درايجاد آن  كدام ژن كه بيانگر آنندشوند كه  بندي مي طبقه يعموماً با اعداد و حروف LGMDانواع 

غالب به ارث ه صورت ب اختلالآيا  اين كه و يا مظنون به دخالت در آن ها است ها دخيل است و
ژن  يا دو نقص نياز است ژن دچار به يك براي ايجاد آن بدين معني كه آيا يا مغلوب ، رسد مي

برخي  )در همين متن بنگريد  “؟دارد شيوعدر خانواده  LGMDآيا ” بخشبه ( .دچار نقص 
در آن وجود ندارد يا دستخوش كمبود شده است را براساس اينكه كدام پروتئين  LGMDپزشكان 

 ، يك شكل ثالبراي م.  ين شناخته شده باشد ، طبقه بندي مي نمايند ئ، البته چنانچه آن پروت

ناميده شود و  )alpha-sarcoglycan deficiency(آلفا  -  ساكروگليكان كمبودممكن است 

ممكن است اصطلاح  . )beta-sarcoglycan deficiency(بتا  - ساكروگليكان كمبود نوعي ديگر
جايگزين آن  اختصاصي تريو اصطلاحات  وددر آينده منسوخ ش گردل -ديستروفي عضلاني ليمب 

  .  دندگر

 
  در چه حدي است؟ LGMDسرعت پيشروي 

 

   .پذير نگرديده است  فرد امكان يك در LGMDدوره ي بيني  پيشهنوز 
چند سال از دست مي  مي نمايند كه توانايي راه رفتن طي پيشرفت اشكال اختلال آنقدربرخي از 

ل طي سال هاي اشكال ديگر اختلا پيشرفتدر حالي كه  مي گردد ، جدي ناتواني موجب و  رود
 هر يك از پيشرفت حال حاضردر .  شود را سبب مي  ناتواني حد اقل و آهسته است بسيار طولاني
بنيادين  جهش ژنتيكيدانستن  اگرچه ، بيني كرد نمي توان با اطمينان پيشرا   LGMD انواع

   .باشد  سودمند تواند  مي بيماري 

 
  ؟رخ مي دهندبيماري چه اتفاقاتي  در طول

 

اردك  " شروع به راه رفتن وجود مشكل هنگامي كه در ابتدا متوجه LGMDافراد مبتلا به  ، "الباغ
 آنها ممكن است در بلند شدن از. مي شوند  مي نمايند و ران سرينعضلات ضعف   به دليل "وار 
  . ها دچار مشكل شوند يا بالارفتن از پله فرنگي توالت روي ، بلند شدن از صندلي روي
  

از دست دادن نهايي توانايي راه 
معمول است  LGMD رفتن در 

، اما برخي از افراد نسبت به 
سايرين زمان طولاني تري راه مي 

 .روند 
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و حمل  بازوانه داشتن كشيده نگ،  ها دست بردنبالاي سر ها ممكن است  شانه ي در ناحيه ضعف
ه داشتن دستها براي انجام ي سر نگبالا رفته رفتهممكن است . را مشكل سازد اشياء سنگين 

 خي افرادبر. شود ها مشكل  ، يا چيدن اشيا در طبقات بالايي قفسه كارهايي چون شانه كردن موها
 حتي شوند و امكان دارد و صفحه كليدهاي ديگر مي كامپيوترتايپ كردن با  مشكل تر شدن متوجه

  . دچار مشكل گردند در غذا خوردن 
  
  
  
 

 
  هستند ، وگاه با گذشت زمان عضلات   گرفتار مي شوند عضلات پيرامون شانه ها و سرين   LGMDعضلاتي كه از همه بيشتر در

  . ها نيز ضعيف مي گردند  ن ها در ران ها و بازومجاور آ

نارنجي  –در داخل هر سلول عضله ، تعداد زيادي پروتيين ، كه برخي از آن ها در اين جا به رنگ آبي و زرد 

نشان داده شده اند ، به انقباض سلول كمك مي كنند و از آن در برابر تنش ناشي از انقباض ها 

                                       .                             محافظت مي نمايند 

نارنجي نشان داده شده  –هنگامي كه هر يك از پروتيين هايي كه در اينجا به رنگ زرد 

  LGMDاند از دست بروند يا عملكرد خود را از دست بدهند ، نتيجه ي آن ايجاد 

، لااقل شش تا از اين پروتيين ها به طور طبيعي در غشا ي سلول عضله . است 

اين ها . كه غلافي است كه سلول را در بر ميگيرد ، يافت مي شوند 

  .بخشي از ساختار غشا را تشكيل مي دهند 

در  LGMD مشخص كردن اين موضوع كه در 

سلول عضله كداميك از پروتيين ها از دست رفته 

اند و كداميك از عملكرد ها ي طبيعي آن ها از 

دست رفته اند گام هاي سرنوشت ساز 

  .گسترش درمان ها هستند در
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  د نتوان بردارنده اشيا مي دسته بلند وسيله ي يا عصاوسايل كمكي مانند با پيشرفت ضعف عضلاني 
   .كارها را آسان تر كنند 

  
  

زماني كه ضعف در كمربند لگني و ران ها باعث زمين خوردن هاي مكرر مي گردد استفاده از 
آن ها به اين   LGMDافراد ي كه  . تواندموجب راحتي شود  وتر  ميصندلي چرخ دار برقي يا اسك

  كنند مقدار زيادي از  وقتي از اين وسيله ي نقليه استفاده مي اغلب در مي يابند كهمرحله مي رسد 
  .  شوند و بسيار كمتر خسته مي خود را باز مي يابند استقلال

 موارد گرفتاري آن به فراواني موارد وقوع اما اغلب ، گرفتار شودنيز ممكن است قلب  LGMDدر 
 -شكل باشند  دو مي توانند بهمشكلات قلبي  .نيست  ديستروفي عضلاني ديگرازاشكال برخيدر آن

غير طبيعي پيام ها ي تنظيم  و انتقال )cardiomyopathy; ييوپاتاكادريوم(ضعف عضله قلب 

ا ه ريتميآ یا    conduction abnormalities ;الكتريكي رسانش اختلالات (ضربان قلب  كننده ي

; arrhythmias( . از دارو يا  توان ، مي در مواقع لزوم .پايش گردد  عوارض اين از نظرقلب بايد
  . براي درمان استفاده نمود) Pacemaker ; هاساز مانند ضربان(ادواتي 

  
.  شود مرتب پايش بايستي ، و اين نيز ،تواند كاهش يابد  تنفس نيز مي عملكرد با گذشت زمان
   .ياري رسانند  تقويت عملكرد تنفسي به دنتوان د كه مينادواتي وجود دار

 

  

  ؟شوند نمي گرفتار LGMDچه قسمت ها يي از بدن در

 

ها  ناي. ردند گ مي گرفتارعضلات ارادي  ، هاي عضلاني مانند ساير ديستروفيه ، LGMD در
ديگر قسمتهاي بدن  ، گردن، تنه وست ها و پا ها د راي حركت دادنب از آن هاعضلاتي هستند كه 

  .  هستند استفاده مي كنيد  ارادي تحت كنترل كه 
  

 گرفتار LGMDدر ) استعضله غير ارادي  كه نوع ويژه اي از(قلب  به استثناي ، غيراراديعضلات 
  . شوند نمي
  

لات غيرارادي انجام عض ه وسيله يكه ب ، عملكرد جنسي و مثانه  ، ، رودهعملكردهاي گوارش 
  .دنمان باقي مي ند ، طبيعيشو مي

استفاده از صندلي چرخ دار يا 
ن چه كه اين اسكوتر ، مانند آ
از آن  LGMDپزشك مبتلا به 

استفاده مي كند ، هنگامي كه 
ضعف در كمربند لگني و ران ها 
موجب زمين خوردن هاي متوالي 
  . مي شود ، راحتي بخش مي گردد 

 

تصوير ( انجام اكوكارديو گرام 
مي تواند ) قلب برداري فرا آوايي از 
مورد  LGMDبراي پايش قلب در
  .استفاده قرار گيرد 
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عضلات و مفاصل  درد به گاه محدوديت تحرك ، اگرچهنيست  LGMD اصليءجزدرد شديد 

تا حد  ، حركت به اطراف ه داشته شدن مفاصلنگ براي نرم تمرينات ورزشيانجام  .انجامد  مي
حداقل اين نوع ناراحتي را به د نتوان مي ت لزوم ،در صور ، و استفاده از داروها  ، حمام آبگرم امكان
  .  دنرسان
  
مانند توانند ، ه مي LGMDافراد مبتلا به .  شوند نمي گرفتارو حواس  هوشمغز،  ، LGMDدر 
  . كنند حواس را احساس، و  ، بشنوند ، ببينند بيانديشند فاقد ديستروفي عضلاني ،افراد 

 

  

  ؟مي گيرند مورد استفاده قرار LGMD چه آزمايش هايي براي تشخيص

  
بيمار و  ي با گرفتن پيشينه كار را پزشك معمولاً ، ديستروفي عضلاني اعنويك از ادر تشخيص هر

با استفاده از اين اطلاعات مي توان چيز هاي  . كند شروع مي فيزيكي و با معايناتوي خانواده 
مي توان  فيزيكيمعاينات يشينه و پ با گرفتن. جمله الگوي ضعف عضلاني  از زيادي آموخت ،

   .، به سوي تشخيص طي كرد  حتي قبل از انجام هر نوع آزمون آزمايشگاهي مسيري طولاني را ،
  

مشكلي در  ي وجود خواهد اين موضوع را تعيين كند كه ضعف بيمار در نتيجه همچنين پزشك مي
اشكالات در اعصاب .  ندنك ل ميخود عضلات است يا اينكه مشكل در اعصابي است كه آنها را كنتر

 و به ندريگ مي سرچشمه طناب نخاعي كه از ، حركتي اعصاب  يا ه ،عضل –كنترل كننده ي 
نظر ه ب كه شبيه يك مشكل عضلاني دنگرد يند باعث بروز ضعفنتوا د مينرس عضلات مي تمامي
  .  اما در واقع اينگونه نيست رسد مي
  

 يخاص آزمايش گاه.  ناسايي گرددمعاينات فيزيكي بطور دقيق ش با تواند مي منشاء ضعف ، معمولاً

 در اين نوع.  پذيرد ، انجام مي شود ناميده مي )Electromyography(الكترو مايوگرافي كه
 ءببينند منشاشوند تا  و اعصاب تحريك مي ودش مي گيري اندازه عضله  آزمايش فعاليت الكتريكي

   . خيلي دردناك نيست "معمولا اما اراحت كننده است گرافي نالكترومايو.  ست مشكل كجا
  

هم نوع ديگري از آزمايش است كه انجام آن هم باعث ايجاد ناراحتي  سنجش رسانايي الكتريكي
  .شود اما معمولاً خيلي دردناك نيست مي

فرايند تشخيصي با  "معمولا
گرفتن پيشينه و معاينه ي 

  .فيزيكي شروع مي شود 
 

LGMD  يا  ، هوش ، حواس
شوق براي چالش را تضعيف 

  .نمي كند 
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 اندازه گيري ميزان نامه ب خون ي ويژه آزمايش يك ، اغلب تشخيص ابتداي فراينددر پزشكان ، 

 Creatine(كراتين كيناز  مخفف) CK(كي  سي. در خواست مي نمايند ) CK Level(كي  سي

Kinase( ، ميزان كه زماني .است نشت مسي شود ،  ديده  آسيب ه ي عضل به خارج از كه آنزيمي 
 فرآيند ولاً بدين معناست كه عضله توسطمعم ، خون فردي افزايش نشان دهد ي كي در نمونه سي
بالاي  ، ميزان  بنابراين.  در حال تخريب است عضلاني يا التهابمانند ديستروفي  عيطبي غير ي
به طور دقيق نمي  اما ، ضعف هستند علت احتمالي خود كه عضلات حاكي از آن استكي  سي
   .كدام اختلال عضلاني وجود داشته باشد  ممكن است كهگويد 
  

 مشخص شده اند عامل ژنتيكي كه نقايص براي يافتن) DNA( اي .ان .،  آزمايش دي امروزه
LGMD در دسترسند و به سرعت درحال گسترش مي با  از بيماري شكل براي چندين ندسته
ي  اوليه "ه ي نسبتاحلمردر  ، د ممكن استنشو مظنون LGMDبه نوع خاصي از  چنانچه. شند 
پيش از آن كه  "، غالباخون  يك نمونه ي با استفاده از اي .ان . دي آزمايش  ، يتشخيص فرايند
   .شود  انجام روش تهاجمي تري بيفتد ، به فكرپزشك 

  

 اي كوچك ، برداشتن نمونه )biopsy( بايوپسي انجام  لازم است كه براي پزشك در برخي موارد
چيز  توانند مي ،  اين نمونه با بررسي پزشكان .در خواست كند ، را عمل جراحي  با بيمار ي از عضله

تكنيك با استفاده از  .در داخل عضلات رخ مي دهد ، بگويند "هاي زيادي در مورد آنچه كه واقعا
انجام   .ديگر اختلالات تمايز داد  و اختلالات التهابي توان ديستروفي عضلاني را از مي هاي گوناگون

تمايز قايل  يزن ديستروفيممكن است در ميان اشكال متفاوت  بايوپسيروي  بر هاي خاص آزمايش
  . گردد 

  
 اين كه داطلاعاتي در مور توان مي ي بايوپسي  برروي نمونه هايي با انجام آزمايشهمچنين 
كافي و در  به ميزان آيا اين كه د ونوجود دار ني در سلولهاي عضلهعضلا هاي پروتئين كداميك از

 تواند به پزشك و بيمار مي اين آزمايش.  اند يا خير به دست آورد درست خود قرار گرفته گاهجاي
ول بروز ئمس احتمالي ژن هاي نامزد  دارد و ي وجودهاي سلول پروتئين چه اشكالي در كهبگويد

عضله و بايوپسي  در از دست رفته هاي ميان پروتئين اما ، ارتباط .مشكل را پيش بيني نمايد 
  .  ژنتيكي دقيق نيستنقايص 

  
  



 

11 

  د بيمار اهميت دارد؟فر  LGMDآيا مشخص نمودن نوع ژنتيكي

  
تنها براي برخي  فرد مبتلا  LGMDژنتيكي براي تعيين نوع دقيق  هاي آزمايش ، در حال حاضر

در ايجاد  كه كدام ژن از اين سر نخ هايياگر  .در دسترسند  به شكل تجاري  LGMDاشكال 
ن ها انجام شده است آزمايش بر روي آ "خانواده كه قبلا از اعضاءبا استفاده  ( بيماري دخالت دارد

وجود ) مرتبط بوده اند  LGMDيك يا دو نوع از  اب روشني يا علائمي كه به  يافته هاي بايوپسي، 
باشد براي شناسايي دقيق نقص ژني عملي  اي . ان. دي انجام آزمايش ممكن است  داشته باشند ،

 نقايص از يك دو جين بيشبراي  آزمايش سر نخ هايي وجود نداشته باشند ،چنين  اما ، چنانچه. 
   .مي باشند  هزينهفوق العاده پر اما  تيكي در دسترسندژن
  
  

.  ريزي خانوادگي حائز اهميت باشد الگوي وراثتي ممكن است براي برنامه به هر حال ، فهميدن
  . اختلال شما سود مند باشد الگوي وراثتي  مشخص ساختنتواند در مي گي شماخانواد ي پيشينه

  
در بر گيرنده ي  به طور عمده اشكال بيماري يكسان است ، و در تمامي"اساسا،  LGMDدرمان 

 .مي باشد  قلبي و تنفسيبراي عوارض  و پايش كمكي وسايل استفاده از ، و كار درماني فيزيوتراپي
  .  كند ميايجاد  مداخلات در اين تفاوت اندكي يكي دقيق فردتژن نقص

  

  د؟نباش سودمند LGMDدر  نندمي توا آيا رژيمهاي غذايي خاص
  

سودمند  LGMD رژيمي غذايي كه براي خاص افزودگي يا محدوديت گونههيچ ، در حال حاضر
  . است باشد شناخته نشده

  
 ميطور منطقي ه ببه گوش آنان مي رسد ، “ پروتئين فقدان ” بسياري از افراد ، هنگامي كه لفظ

هاي  مصرف پروتئين بيش از نياز ، متأسفانه“  ؟م آيا بايد پروتئين بيشتري مصرف كن ” ندپرس
اين موضوع  .  ندارد LGMDاز دست رفته در هاي  پروتئين بر هيچيك ازهيچ تأثيري  طبيعي

وارد بدن ) از گاو(، بسياري از پروتئينهاي عضلاني  استيك يك "مثلا درست است كه با خوردن
 و از آن مي كندتجزيه  آن ها  ي ل دهندهتشكي يبدن اين پروتئينها را به اجزا سپس.  دنگرد مي

 فاقد ساختار هاياما شخصي كه . نمايد   هاي مورد نياز خود استفاده مي ها براي ساختن پروتئين
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پروتئين مصرف كند نخواهد  كه هاي جديد است هر چقدر هم پروتئين اين ژنتيكي براي ساختن
  .  توانست آنها را بسازد

  
افراد  برخي براي وزنرنده ي دادهنده يا ثابت نگه كاهش غذاييرژيم هاي  پزشك ممكن است

 "ي كه قبلاداشتن اضافه وزن زياد فشار بيشتري بر روي عضلات. توصيه نمايد   LGMDمبتلا به 
  .  آورد مي اند وارد ضعيف شده

  

  د؟نوجود دار كه بتوانند سودمند باشندخاصي  يورزش تمرينات آيا

  
پزشك ممكن است . است  LGMDفيزيوتراپي بخشي از درمان براي  وجود يك برنامه ي "معمولا

  .  بفرستد فيزيوتراپيبه بخش  براي ارزيابي دقيق وگرفتن برنامه ي تمرينات فردي فرد مبتلا را
  

همكشي ها  جلوگيري ازو مفاصل  تحرك بيشتر امكان: عبارتد از  فيزيوتراپيف اصلي اهدا

)Contractures(  ) وجود  محدوديت حركتهنگامي كه  مي توانند اين مشكلات . )جمود مفاصل
   .ها اجتناب شود  مهم است كه از بروز آن و براي راحتي و كارآيي بيمار ، دنايجاد شو دارد
  

 رژيم هاي ورزشي نسبي يا خطرارزش  مورددر متفاوتي "نسبتا نگرش هايپزشكان و درمانگران 
ورزشي تنش  تمرينات معيني از انواع،  LGMD در.  در افراد مبتلا به ديستروفي عضلاني دارند

  .  عضلاني را تسريع نمايند تخريب ممكن است در واقع  آفرين
  

 انعطاف پذيري مناسب براي حفظ شيوه ايعنوان ه را ب يآب تمرينات، شنا و كارشناسان  برخي
صيت شناوري آب خا.  كنند ، توصيه مي ها برروي آن تنش بيجابدون ايجاد  تا حد ممكن عضلات

از  پيش .نمايد  مي كمك ها و آسيبهاي عضلاني كشيدگي معيني از انواع در مقابل حافظته ب
نبايد تنها شنا  به علاوه.  شد نمطمئارزيابي قلبي  داشتن بايد از ، ورزشي ي تمرينات شروع برنامه

  .  كرد
  

     ، تمركز دارد در حالي كه  ها ز دستاستفاده ا ه ويژه، ب خاصواعمال  كار درماني بيشتر بر فعاليتها
 . تأكيد دارد بزرگ هاي عضلات تقويت گروه) كه امكان دارد جايي(بر تحرك و  فيزيوتراپي

 تواند در مورد كارهاي مي بيمار كه جايي ، تواند بيمار را به بخش كاردرماني مي همچنين پزشك
 براي مثال. ، بفرستد  هايي دريافت دارد كمك ي خودسرگرمي يا زندگي روزمره   ،حرفه مربوط به 

برخي كارشناسان شنا و تمرينات 
را براي حفظ قابليت كشش آبي 

  .عضلات توصيه مي نمايند 
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 را موي سر آراستنيا  كامپيوتركارهايي چون استفاده از  خستگي دنتوان بازو مي ها ي نگهدارنده ،
  .  دنكن كم

  

  

  شناخته شده ي ديستروفي عضلاني ليمب گردل  شكالا

  

  

  ژن يا كروموزوم  الگوي وراثتي  نوع

LGMD1A يلين يوتاژن م  غالب اتوزومال)Myotilin gene( 

LGMD1B سي /اي ژن لامين غالب اتوزومال)Lamin A/C gene( 

LGMD1C اولين  ژن كاوِ غالب اتوزومال)Caveolin gene( 

LGMD1D 7كروموزوم  غالب اتوزومال )Chromosome 7( 

LGMD1E 6كروموزوم  غالب اتوزومال )Chromosome 6( 

LGMD1F 7كروموزوم  غالب اتوزومال )Chromosome 7( 

LGMD1G  4كروموزوم  غالباتوزومال )Chromosome 4( 

LGMD2A 3-ژن كالپين  مغلوب اتوزومال )Calpain-3 gene( 

LGMD2B ژن ديسفرلين  مغلوب اتوزومال)Dysferlin gene( 

LGMD2C ژن ساركوگليكان گاما  مغلوب اتوزومال)Gamma-sarcoglycan gene( 

LGMD2D ژن ساركوگليكان آلفا  بمغلو اتوزومال)Alpha-sarcoglycan gene( 

LGMD2E ژن ساركوگليكان بتا  مغلوب اتوزومال)Beta-sarcoglycan gene( 

LGMD2F ژن ساركوگليكان دلتا  مغلوب اتوزومال)Delta-sarcoglycan gene( 

LGMD2G  تونين   مغلوباتوزوماللژن ت)Telethonin gene( 

LGMD2H 32م ا يآ ر آ ژن ت  وبمغل اتوزومال )TRIM32( 

LGMD2I يرپ ا آك فا ژن   مغلوب اتوزومال )FKRP gene( 

LGMD2J ژن تيتين   مغلوب اتوزومال)Titin gene( 

LGMD2K 1 يت  ما اُ پي ژن   مغلوب اتوزومال )POMT1 gene( 

LGMD2L ژن فوكوتين   مغلوب اتوزومال)Fukutin gene( 

  ا

  ؟شيوع دارددر خانواده  آيا بيماري
 بي ترديد با پيشرفت پژوهش ها اشكال. اند تا كنون شناسايي شده 1990از اوايل دهه ي  LGDMاين اشكال 

  . يشتري كشف خواهند شد ب

يك هدف مهم فيزيوتراپي دادن 
قابليت حركت بيشتر به مفاصل 

  .است 
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 بهتبا  "غالبا آنان،  دارند LGMDمشكل ژنتيكي چون  ه به بيماران گفته مي شود يككهنگامي 
تواند ژنتيكي  مي چگونهپس  ، شيوع ندارد ي ما در خانواده اما اين بيماري”:  پرسند مي  زدگي
  “ باشد؟
  

LGMD  بيولوژيكي  ه يدوادر خان نفر حتي اگر فقط يك در خانواده شيوع داشته باشد ، تواند مي
  .  بيماريهاي ژنتيكي است به دليل شيوه هاي توارث اين.  باشدبه آن  مبتلا 

  

LGMD  غالب اتوزومالالگوي  تحت عنوان شيوه ي بنيادين ، دو ي ازتواند به يك مي 
(autosomal dominant)  مغلوب اتوزومال الگويو(autosomal recessive)  ه ارث ب

ع انو كداميك از ا دهد كه نشان مي“ ذكر شده در جدول بالا  LGMD ي اخته شدهانواع شن”رسد 
   .پيروي مي نمايند  الگو هراز
  
 قرار Yيا  Xهاي  كروموزوم بر روي دخيل در بيماريبدين معناست كه ژنهاي  ي اتوزومال واژه
  .ندارند زنان يا مردان حق تقدمي براي  و  بنابراين ، دارندن
  

دچار نقص از يكي يك ژن  توسطشخصي كه بيماري را  ، غالبي وراثتي ها با الگو يها در بيماري
 مبتلا به آن بيماري والد مورد نظر نيز. را بروز مي دهد ، علائم بيماري  برد ارث مي از والدين به
  . خواهد بود 

  
از  هر يك يكي از – دچار نقص را شخص بايد دو ژن ، مغلوبي وراثتي ها با الگو يها در بيماري
 شود ديده نمي والدينعلائم بيماري در .  دنتا علائم بيماري در وي ظاهر گرد به ارث ببرد – والدين

.  
   

. نمايان شود خانوادگي  ي پيشينه گونههيچمي تواند در يك شخص بدون  LGMDنوع مغلوب 

 . ندارند  ريبيما كه هيچگونه علايمي ازباشند بوده ينيناقل  ر افراد خانواده ممكن استگيد

داراي فرزند توانند  و مي هستند كرموزوم كيدر) جهش( ژنتيكي داراي نقص  (carriers)ين ناقل

 يننيست اگر ناقل غير عادي ، پس.  دناقل باش نيز در صورتي كه والد ديگر تنها، اما مبتلا باشند 
  . ندانند كه ناقلند ه استنيامد شان به وجود در خانواده تا وقتي كه بيماري يك بيماري نادر مغلوب

 ممكن است داراي LGMDفرد مبتلا به  ، كه و بگوييم سازيم تر را اندكي پيچيدهمسائل  بجاست
، بنابراين ممكن  )دشروع كنن يي ، بايد از جاهر چه نباشد (باشد  جديد خاصي جهش ژنتيكي
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اما ،  . ه وجود نداشته باشددر خانواد ناقل بيماريخانوادگي يا حتي  ي پيشينه گونهاست واقعاً هيچ

) جديد( ختهخودانگي براي وي جهشحتي اگر  ، شد مبتلا ژنتيكييك فرد به يك بيماري  هر گاه
مربوط  ژنين گونه ددهد ، و ب لانتقهريك از فرزندان خود ا جهش را به اين تواند ميآنگاه  ، باشد
   .مي شود خانواده  وارد  بيماري به
  
 روش ها دارد ، از از بسياريبستگي به  LGMD خاص شكلهر  براي خطريات احتمالات ئجز

براي كسب  شيوه ي مناسب  .است  تشخيص داده شده LGMDاز  شكل جمله اينكه دقيقاً كدام
  . باشد پزشك  يا مراجعه به مشاور ژنتيك مي گفتگو با آگاهي بيشتر

  

  و علاج قطعي  درمان براي MDA پژوهش هاي
  
 -ي هاي عصب بيماري ي با آخرين اطلاعات درباره  ي خود پيوسته نامهدر بر MDA سايت  وب

  . مشاهده كنيد  www.mda.org خبار پژوهشي را درآخرين ا. شود روز رساني ميه عضلاني ب
  

 و اولين دهه 1990 ي هاي دهه سال سر تا سردر ،  MDAپژوهشگران پشتيباني شونده توسط 
هنگامي كه دچار نقص  كه، را شناسايي كردند از ژن ها متعددي  ، تعداد قرن بيست و يكم ي

  .  دگرد ن مي LGMD ايجادباعث  شوند ،
  

 اين ژن ها براي آن كه بتوانبراي تعيين عملكرد دقيق  پژوهش همراهه ب ، كار شناسايي ژن
  . است تا به امروز ادامه يافته  ، را مهار نمود ها آن زهرآگينو عملكرد  كردرا خنثي  آن ها عملكرد

  
كه كارش را درست  يژن جايگزينرا  ي احتمال دارد بتوان ژن جديد ، LGMDمغلوب  اشكالدر 

افراد  بر روي آزمايشي كارآزمايي يك در -درماني ژن –اين نوع مداخله .  ، نمود دهد انجام نمي
نويدبخش  alpha-sarcoglycan-deficient(  LGMD  (ي آلفا ساركوگليكاندچار شكل كمبود 

  .بوده است 
  

 “بي معني”چون تدابيري  با استفاده از زهرآگين عملكرد  از جلوگيري ،LGMD  غالب  اشكالدر 
(antisense) ، د در آيندهبتوان ممكن است،   دارد مي اطلاعات ژنتيكي باز را از تفسير كه سلولها 

   . شود  درماني ي يك شيوه
د كه نشو باعث مي“  هنگام  توقف زود يهاون كد” تحت عنوان ، هاي ژنتيكي برخي از جهش

را  ژنتيكي ساختار هايخواندن  ساخته شود عملكردي آن كه يك پروتئين كاملاً از ها پيش سلول
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 "از آغاز تا پايان  " هاي توقف رااين كدون ها  شود سلول مي سببداروئي كه  .متوقف سازند 
كار  و ممكن است)  دوشن(عضلاني  بر روي نوع ديگري از ديستروفي در حال آزمايش بخوانند

  . د داشته باش LGMD بردهايي در
  

شيوه اي را كه سلول ها  و  دارند مي بررا اضافه نموده يا اي . ان . دي هاي ژنتيكي  برخي از جهش
 در ديستروفي عضلاني دوشن.  دهند تغيير مي تفسير مي نمايند  ژن رادر اطلاعات به واسطه ي آن
. نواحي دي  را وادارند تا اين ها شوند سلول بر روي تركيباتي كه باعث مي باليني كارآزمايي هاي

 ; در دست اقدام هستند )Exon Skipping(" ينزواك پرش"( را بر چينند خطا - اي داراي . ان 
  .  باشد  مطرح نيز  LGMD درمان راي ب پژوهشاين  ممكن است

  
) Myostatin(يوستاتين ام موسوم به ئين طبيعيپروت گيري از كار يكجلو ديگر پژوهشي روش

بيماري  كه را دارد بالقوه ي آن توان ترفند  اين. ب مي آيدبه حسارشد عضله  براي ترمزي است كه
   .درمان نمايد  عضله  دچار كاستي است پايداريرشد يا  كه در آن هارا  گوناگوني هاي
  

استفاده از سلولهاي بنيادي است  ن خود را باز يابندتوا براي آن كه عضلات آزارديده ديگر  اما تدبير
رشته  توانند هستند كه مي ي پذير انعطاف ابتدايي  و هاي مرحله ي هاي بنيادي سلول سلول .

 قسمت هاير گيتوان در بافت عضله و د اين سلول ها را مي .آورند  وجود بالغ را به  هاي عضلاني
سلولها براي انجام آزمايش  يك ازنمايند كدام شخصتا م كارندبه و دانشمندان مشغول  بدن يافت

  .  ترين و مؤثرترين هستند سالم ها و ساير بيماري LGMDبر روي افراد مبتلا به 
  

به  ممكن است كه اهيهر ر به يافتن اسر دنيادر سر MDA پژوهشگران پشتيباني شونده توسط 
  . بيانجامد ادامه مي دهند  LGMD ي بالقوه درمان

  

  

  www.mda.org:نبع م

  يبهرنگ شيخ زنوز :مترجم 

  دكتر عليرضا روانبخش :ويراستار علمي 
  
متـرجم و  (و نـام   يسـتروف يان بـه د ي ـت از مبتلاي ـماحن مطلب با ذكر نام انجمن ياز ا يبردار يكپ

  .محترم بلامانع است) راستاريو

امي در هشت سالگي متوجه 
شد كه مبتلا به ديستروفي 
عضلاني ليمب گردل است و 
شروع به استفاده از صندلي 
. چرخ دار در نوجواني نمود 
وي در حال حاضر ازدواج 

ده است ، به تدريس زبان كر
اسپانيايي در دبيرستان مي 
پردازد و داراي نشان ملي 
افتخار براي تدريس بوده است 

به عنوان در  2003و در سال 
يافت كننده ي جايزه ي ملي 
دستيابي به موفقيت شخصي 

دست يافته  MDAتوسط 
  .   است 

 


