
ايپروانهسندرم بال 

Epidermolysis Bullosa (EB) Syndrome
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چهار نوع . شودمییک اختلال ژنتیکی بافت همبند است که باعث تشکیل تاول در پوست انسان ،)EB(اپیدرمولیزیس تاولی 
تأثیربیماران را تحت،خفیف تا شدیدصورتبه،درجه شدت بیماري وجود دارد که در هر نوعبر اساسEBاصلی براي سندرم 

اصطکاك.کشنده باشدتواندمیو در برخی موارد نیز دهدمیرنج یک اختلال پوستی بیماران راصورتبهEB. دهدمیقرار 
تاول در هر نقطه بر روي سطح پوست . شودمیتاولی در این افراد يهازخمباعث ایجاد EBدر پوست افراد مبتلا به سندرم 

در برخی از انواع . و دستگاه ادراري تناسلیدر موارد شدیدتر سطح خارجی چشم،حفره دهانمنجمله،تشکیل شودتواندمی
،به شکل مشت شدههادستکه منجر به مچاله شدن شودمیو پاها ایجاد هاستددر ناحیه بدشکليهازخم،این بیماري

.شودمی

:EBبالینی سندرم هاينشانهعلائم و 

:شودمیبنديتقسیمبه چهار دسته ايپروانهسندرم بال 

)EBS(اپیدرمولیزیس ساده تاول.1



و 14و 5کراتین هايژنو اختلال در رسدمیغالب ژنتیکی به ارث صورتبهمعمولاًکه EBSتاول اپیدرمولیزیس ساده یا 
کسانی که . دندهمیدر لایه بالایی پوست اپیدرم رخ هاتاول،در این نوع سندرم. شودمیباعث بروز این نوع سندرم ،پلاکتین

و همچنین این افراد در دوران شیرخوارگی شودمیمانند دیده و پاهایشان به شکل پینههادستکف ،مبتلا هستندEBSبه 
،لکتینپپروتئینبا جهش ژنتیکی درEBSو افراد مبتلا به کندنمیزخم در پوست ایجاد معمولاEBSً. دهانی دارندهايتاول

.عضلانی دچار شوندممکن است به دیستروفی

)JEB(اپیدرمولیزیس جانکشنال تاول.2

ژنتیکی در محل اتصال بین هايجهشو توسط رسدمیمغلوب ژنتیکی به ارث صورتبهJEBتاول اپیدرمولیزیس جانکشنال یا 
دو .شودمیایجاد A6B4integrinو ژن پلکتین،)شدمیشناخته 5لامین عنوانبهقبلاًکه (332مانند لامین ،اپیدرم و درم
: وجود داردJEBنوع عمده از 

)HERLITZ JEB(تاول اپیدرمولیزیس جانکشنال هرلیتز ) الف

)non-Herlitz JEB(هرلیتزلیزیس جانکشنال غیرتاول اپیدرمو) ب

یک فرم تواندمیو دهدمیرخ 332تاول اپیدرمولیزیس جانکشنال هرلیتز به دلیل جهش در هر یک از سه زنجیره لامین 
،مرگ اغلب در دوره شیرخوارگی به علت عفونت سپسیس،EBدر این نوع از سندرم . باشدEBبسیار شدید در سندرم 

JEBیک نوع دیگر از سندرم . دهدمیعدم تعادل الکترولیت و یا عوارض انسداد مجاري تنفسی رخ ،بدنآبیکم،سوءتغذیه

ره دهان و حفره نامنظم از سطح حفهايتاول،که در این نوع از سندرمشودمیشناخته JEB-Oعنوانبهوجود دارد که 



دچار آترزي پیلور EBنوزادان مبتلا به این نوع سندرم . دخالت دارد،مشترك استJEBسندرم زیرگروهکه در تمام هادندان
.اورژانسی نیاز خواهند داشتهايجراحیشده و به 







)DEB(اپیدرمولیزیس دیستروفی تاول.3

غالب یا مغلوب ژنتیکی به ارث برسد و شامل نقص در پروتئین صورتبهتواندمیDEBتاول اپیدرمولیزیس دیستروفی یا 
دو نوع عمده از بیماري تاول . شودمیاز پوست درم ایجاد ترپایینتاول در لایه ،در این نوع از بیماري. استVIIکلاژن نوع 

: اپیدرمولیزیس دیستروفی وجود دارد

DDEBتاول اپیدرمولیزیس دیستروفی غالب یا ) الف

RDEBتاول اپیدرمولیزیس دیستروفی مغلوب یا ) ب

،هادستتاول ممکن است به ،در این نوع بیماري. خفیف استمعمولاEBً،در این نوع بیماري:DDEBدیستروفی غالب 
کوچک سفید بر روي هايبرجستگیوجود ،زخم پوستی: عبارتند ازDDEBعلائم شایع در . تعمیم داده شود،زانو و آرنج،پاها

.و پاهاهادستیا عدم وجود ناخن در غیرطبیعیناخن ،پوست

RDEBعلائم شایع در . استDDEBو منتشرتر از شدیدترمعمولاEBً،در این نوع بیماري:RDEBدیستروفی مغلوب 

،سوءتغذیه،یا عدم وجود ناخنغیرطبیعینناخ،کوچک سفید بر روي پوستهايبرجستگی،زخم پوستی: عبارتند از
میکروستومیا و ،ناهنجاري دندان،چسبندگی انگشتان دست یا پا به همدیگر،رشدماندگیعقب،تنگی مري،خونیکم

.خراشیدگی قرنیه









:)Kindler Syndrome(یندلر اکسندرم.4

.کندمیگرفتار پوست را با شکنندگی بسیار شدید هايلایهاین سندرم بسیار نادر است و تمام 





:EBژنتیک مولکولی سندرم 

18حداقل ،در این نوع بیماري. کندمیبا انواع متفاوت از الگوي توارثی اتوزومال غالب یا اتوزومال مغلوب پیروي EBسندرم 

باعث ایجاد اختلال در هاآناز هرکدامجهش در .شودمیEBمنجر به بیماري هاآنژن از 12در انسان ژن درگیر هستند که
.شودمیکه باعث شکنندگی پوست انسان شودمیدرم و یا غشاي پایه ،کننده پروتئین در اپیدرمسنتز کد



A ( جهش در ژنKRT5 12صورتبه12که در بازوي بلند کروموزوم شمارهq13.13مستقر است

B ( جهش در ژنCOL7A1 3صورتبه3که در بازوي کوتاه کروموزوم شمارهp21.1مستقر است

C ( جهش در ژنITGB4 17صورتبه17که در بازوي بلند کروموزوم شمارهq25قرار دارد

D ( جهش در ژنKRT14 17صورتبه17که در بلند کروموزوم شمارهq21.2مستقر است

A ( جهش در ژنKRT5 12صورتبه12که در بازوي بلند کروموزوم شمارهq13.13مستقر است

B ( جهش در ژنCOL7A1 3صورتبه3که در بازوي کوتاه کروموزوم شمارهp21.1مستقر است

C ( جهش در ژنITGB4 17صورتبه17که در بازوي بلند کروموزوم شمارهq25قرار دارد

D ( جهش در ژنKRT14 17صورتبه17که در بلند کروموزوم شمارهq21.2مستقر است

A ( جهش در ژنKRT5 12صورتبه12که در بازوي بلند کروموزوم شمارهq13.13مستقر است

B ( جهش در ژنCOL7A1 3صورتبه3که در بازوي کوتاه کروموزوم شمارهp21.1مستقر است

C ( جهش در ژنITGB4 17صورتبه17که در بازوي بلند کروموزوم شمارهq25قرار دارد

D ( جهش در ژنKRT14 17صورتبه17که در بلند کروموزوم شمارهq21.2مستقر است



E ( جهش در ژنPLEC 8صورتبه8که در بازوي بلند کروموزوم شمارهq24مستقر است

F ( جهش در ژنEBM که در بازوي بلند کروموزوم جنسیXصورتبهXq27.3مستقر است

G ( جهش در ژنEBR3 10صورتبه10بلند کروموزوم شماره که در بازويq26.2مستقراست

E ( جهش در ژنPLEC 8صورتبه8که در بازوي بلند کروموزوم شمارهq24مستقر است

F ( جهش در ژنEBM که در بازوي بلند کروموزوم جنسیXصورتبهXq27.3مستقر است

G ( جهش در ژنEBR3 10صورتبه10بلند کروموزوم شماره که در بازويq26.2مستقراست

E ( جهش در ژنPLEC 8صورتبه8که در بازوي بلند کروموزوم شمارهq24مستقر است

F ( جهش در ژنEBM که در بازوي بلند کروموزوم جنسیXصورتبهXq27.3مستقر است

G ( جهش در ژنEBR3 10صورتبه10بلند کروموزوم شماره که در بازويq26.2مستقراست



H ( جهش در ژنEBR4 10صورتبه10که در بازوي بلند کروموزوم شمارهq26.13مستقر است

I (در ژن جهشLAMC2 1صورتبه1که در بازوي بلند کروموزوم شمارهq25-q31مستقر است

J ( جهش در ژنLAMA3 18صورتبه18که در بازوي بلند کروموزوم شمارهq11.2مستقر است

H ( جهش در ژنEBR4 10صورتبه10که در بازوي بلند کروموزوم شمارهq26.13مستقر است

I (در ژن جهشLAMC2 1صورتبه1که در بازوي بلند کروموزوم شمارهq25-q31مستقر است

J ( جهش در ژنLAMA3 18صورتبه18که در بازوي بلند کروموزوم شمارهq11.2مستقر است

H ( جهش در ژنEBR4 10صورتبه10که در بازوي بلند کروموزوم شمارهq26.13مستقر است

I (در ژن جهشLAMC2 1صورتبه1که در بازوي بلند کروموزوم شمارهq25-q31مستقر است

J ( جهش در ژنLAMA3 18صورتبه18که در بازوي بلند کروموزوم شمارهq11.2مستقر است



M ( جهش در ژنLAMB3 1صورتبه1که در بازوي بلند کروموزوم شمارهq32مستقر است

N ( جهش در ژنDSP 6صورتبه6که در بازوي کوتاه کروموزوم شمارهp24.3مستقر است

در جهانEBفرکانس سندرم 

M ( جهش در ژنLAMB3 1صورتبه1که در بازوي بلند کروموزوم شمارهq32مستقر است

N ( جهش در ژنDSP 6صورتبه6که در بازوي کوتاه کروموزوم شمارهp24.3مستقر است

در جهانEBفرکانس سندرم 

M ( جهش در ژنLAMB3 1صورتبه1که در بازوي بلند کروموزوم شمارهq32مستقر است

N ( جهش در ژنDSP 6صورتبه6که در بازوي کوتاه کروموزوم شمارهp24.3مستقر است

در جهانEBفرکانس سندرم 



نفر میلیون 9نفر در هر 1اما میزان واقعی آن ، شودمیتشخیص داده EBنفر با سندرم 1،میلیون تولد زنده50در هر حدوداً
)DEB(تاول اپیدرمولیزیس دیستروفی %5تقریباًو )EBS(تاول اپیدرمولیزیس ساده ،%92از این موارد حدود در جهان است،

.باشندمی)Kindler Syndrome(سندرم کایندلر مبتلا به %2و )JEB(تاول اپیدرمولیزیس جانکشنال %1و 

ژن 450در هر 1حدود DEBو فرکانس ژن حامل براي یافتهجهشژن 333در هر 1حدود JEBفرکانس ژن حامل براي 
رخ هاانساندر هر قوم و نژاد از EBسندرم . ستاDEBو JEBبسیار بالاتر از EBSو فرکانس ژن حامل براي یافتهجهش

.کندیمرا به یک میزان دچار XYو XXجنسدوو هر دهدمی

:EBتشخیص بالینی سندرم 

ید تأیجهت. بایستی بیوپسی پوست صورت گیرد،مشکوك در پوست نوزادEBمشاهده علائم محضبه،پس از تولد نوزاد
ایمونوفلورسنت در باديآنتیو یا )TEM(از میکروسکوپ الکترونی عبوري توان میEBبیوپسی پوست مشکوك به 



ید تست براي تأیترینقاطع،EBدر یافتهجهشهايژنآزمایش ژنتیک مولکولی براي انواع . استفاده کردژنآنتیبردارينقشه
EBاست.

:EBمسیرهاي درمانی سندرم 

را تخفیف داد که شامل موارد ذیل EBرنج بیماران توانمیاما با راهکارهایی وجود ندارد،EBهیچ درمان قطعی براي سندرم 
:است

ضربه یا فشار به پوست هرگونهعمل آورد تا از مراقبت شدید بهEBبایستی از پوست بیماران :کاهش اصطکاك پوست) الف
.شودجلوگیريهاآن

.استفاده کرددارچسبنباید از بانداژ EBپوستی بیماران ايهزخمدر پانسمان :چسباستفاده از نوار بانداژ غیر) ب

در هنگام . برخورد کندEBگرم هم نباید به پوست بیماران هیچ چیز گرم حتی حوله نیمه:پوست در حالت سردداشتننگه) ج
با حرارت و مدتطولانیاین بیماران باید از تماس . بایستی از آب ولرم مایل به سرد استفاده کنندEBاستحمام نیز بیماران 

.رطوبت محیط اجتناب کنند

بزرگ هاآنبعضی از وکندمینامحدود بروز پیدا صورتبهEBدر پوست بیماران هاتاولازآنجاکه:ستپوهايتاولکنترل ) د
.استو تخلیه مایع درون تاول هاتاولدر این صورت نیاز به شکافت استریل و بهداشتی ،شودمیبوده و پر از مایع 

هايجوراب. استفاده کردايپنبهکتان نرم و ايپارچهگشاد و هايلباسبایستی از EBبراي بیماران مبتلا به :لباس) ه
مرتفع که در حین راه رفتن برروي سطح زمین سخت نسبتاًنرم یا طبی با کف نرم اسپورتهايکفشنرم و نازك و ايشیشه
.کف پاهاي بیمار دچار آسیب نشود،دارو چاله



و کمبود خونیکمدچار ،هازخممزمن خون از طریق دادنبه دلیل از دستEBبسیاري از بیماران :ايتغذیهکمبودهاي ) و
،وجود سلنیوم. مناسب زیر نظر پزشک متخصص صورت گیردايتغذیهبراي این بیماران بایستی رژیم . شوندمیآهن در خون 

.ضروري استEBدر رژیم غذایی بیماران Dکارنیتین و ویتامین 

پس از دو دهه معمولاًکه EBدر مبتلایان ومیرمرگعلت اصلی ،سنگفرشیهايسلولسرطان :مانیتورینگ براي سرطان) ز
در معرض خطر ابتلا به سرطان پوست در طول عمر خود هستند و RDEBبیماران مبتلا به . باشدمی،افتدمیزندگی اتفاق 

حداقل EBبسیار مهم است که تمام مبتلایان . ارنداستعداد کمتري براي ابتلا به سرطان پوست دEBمابقی از انواع مبتلایان 
.معاینه سالیانه از تمام مناطق پوست را داشته باشند
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