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 شوازه صفحه:  

 های نقص ایمنی اولیه همراه با تظاهرات پوستی مروری بر بیماری
 

 1*ػباظ خليلی

 

 
 هقاله هسوزی

 

  

 یب ثبؿذ ٔیػّٕىشد  فبلذ ایٕٙی، ػیؼشٓ جض چٙذ یب یه دسآٖ وٝ ٞؼشٙذ ٘بدسٞششٚط٘ی اخشلالار اِٚیٝ ایٕٙی ٘مبیق هقدهه:

 ثٝ سٛجٝ ثب افشاد ایٗ اوظشیز .ثبؿذ ٔی ٔشغیش ثؼیبس ایٕٙی ٘مق ٘ٛع ٝث ثؼشٝ افشاد ایٗ دس ثیٕبسی ػلایٓ. داسد ٘بٔٙبػجی ػّٕىشد

 سشیٗ ؿبیغ ٚ سشیٗ ٟٔٓ اص یىی ثیٕبساٖ ایٗ دس. ؿذ خٛاٞٙذ ٔشٙٛع ٞبی جشْ ثب ٞب ػفٛ٘ز ا٘ٛاع ثٝ ٔجشلا داس٘ذ وٝ اخشلاِی ٘ٛع

 ؿبُٔ سٛا٘ذ ٔی دٛػشی ػلایٓ. وٙذ ٔی وٕه ثیٕبسی سـخیق ثٝ ٔٛاسد اص ثؼیبسی دس وٝ ٞؼز دٛػشی سظبٞشار ػلایٓ،

 اِٚیٝ سظبٞش سٛا٘ذ ٔی دٛػشی دسٌیشی ٔٛاسد ثشخی دس .ثبؿذ ٞب ثذخیٕی ٚ آِشطیه –اسٛایٕیٛ٘یشی –اِشٟبثی –ػفٛ٘ی سظبٞشار

 ثؼیبس ثیٕبسی سـخیق دس دٛػز ٌشفشبسی ٘ٛع ثب اِٚیٝ ایٕٙی ٘مق ٘ٛع ثیٗ اسسجبط ؿٙبخز ِزا ٚ ثبؿذ ایٕٙی ٘مق ثیٕبسی

 ایٕٙی ػغح ثب ٞب ثیٕبسی ػبیش دس ٚ ٘یؼشٙذ دبسٌٛٛ٘ٛٔٛ٘یه اِٚیٝ ایٕٙی ٘مبیق دس دٛػشی ٞبی ثیٕبسی اوظشیز. داسد إٞیز

 اػز ایٕٙی ٘مق ثیٕبسی ٔـخلٝ لذسی ثٝ وٝ داس٘ذ ٚجٛد ٔشؼذدی دٛػشی ٞبی یبفشٝ أب .ؿٛ٘ذ ٔـبٞذٜ اػز ٕٔىٗ ٘یض ٘شٔبَ

 .وٙذ ٔی اِضأی سا ایٕٙی ػیؼشٓ ثشسػی وٝ

 ٌبٞی. دسٌیشؿٛد اػز ٕٔىٗ اِٚیٝ ایٕٙی ٘مبیق اصجّٕٝ ٞب یثیٕبس اص ثؼیبسی دسجشیبٖ وٝ اػز اسٌب٘ی دٛػز :گيسی نتيجه

 سشیٗ اصٟٔٓ یىی ثیٕبساٖ ایٗ دس دٛػشی سظبٞشار ؿٙبخز ِزا .ثبؿذ ٔی ایٕٙی ٘مبیق دس دسٌیش اسٌبٖ اِٚیٗ دٛػز اٚلبر اص

 .یذآ ٔی حؼبة ثٝ افشاد ایٗ ٍٞٙبْ صٚد سـخیق فبوشٛسٞبی

 

 ٘مق ایٕٙی اِٚیٝ، سظبٞشار دٛػشی، ثیٕبسی ػفٛ٘ی دٛػز های کليدی: واضه

 
ٔجّٝ ػّٕی دظٚٞـی دا٘ـٍبٜ ػّْٛ دضؿىی ؿٟیذ  .پوستی تظاهسات با هوساه اوليه ایونی نقص های بيوازی بس هسوزی .خّیّی ػجبع ازجاع:

 .4164-79(: 10) 29؛ 1400یضد كذٚلی 

                                                           

 .ایران یزد، شهیذ صذوقی یزد،و خذمبت بهذاشتی درمبنی بخش اطفبل، دانشگبه علوم پزشکی -1

 8916177431صنذوق پستی : ، abbas_khalili_30@yahoo.com:، پست الکترونیکی83538283331 تلفن: نویسنذه مسئول(؛*)
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 هقدهه

لار ٘بدسٞششٚط٘ی ٞؼشٙذ وٝ دسآٖ ٘مبیق ایٕٙی اِٚیٝ اخشلا

ػیؼشٓ ایٕٙی، فبلذ ػّٕىشد اػز یب ػّٕىشد  یه یب چٙذ جض

ایٗ افشاد ثؼشٝ ثٝ ٘ٛع ٘مق  ٘بٔٙبػجی داس٘ذ. ػلایٓ ثیٕبسی دس

اوظشیز ایٗ افشاد ثب سٛجٝ ثٝ ٘ٛع  .ثبؿذ ٔی ٔشغیش ایٕٙی ثؼیبس

ع ٞبی ٔشٙٛ ٞب ثب جشْ اخشلاِی وٝ داس٘ذ ٔجشلا ثٝ ا٘ٛاع ػفٛ٘ز

 سشیٗ ػلایٓ ؿبیغ سشیٗ ٚ اصٟٔٓایٗ ثیٕبساٖ یىی  خٛاٞٙذ ؿذ. دس

ٔٛاسد ثٝ سـخیق  ثؼیبسی اص سظبٞشار دٛػشی ٞؼز وٝ دس

ؿبُٔ  سٛا٘ذ ٔی. ػلایٓ دٛػشی ثیٕبساٖ وٙذ ٔیثیٕبسی وٕه 

ٞب  ثذخیٕی آِشطیه ٚ –اسٛایٕیٛ٘یشی –اِشٟبثی –سظبٞشار ػفٛ٘ی

 سظبٞش سٛا٘ذ ٔیشی ثشخی ٔٛاسد دسٌیشی دٛػ دس (1-3) ثبؿذ.

ِزا ؿٙبخز اسسجبط ثیٗ ٘ٛع  اِٚیٝ ثیٕبسی ٘مق ایٕٙی ثبؿذ ٚ

٘مق ایٕٙی اِٚیٝ ثب ٘ٛع ٌشفشبسی دٛػز دسسـخیق ثیٕبسی 

٘مبیق  ٞبی دٛػشی دس إٞیز داسد. اوظشیز ثیٕبسی ثؼیبس

ٞب ثب ػغح  ثیٕبسی دس ػبیش ایٕٙی اِٚیٝ دبسٌٛٛ٘ٛٔٛ٘یه ٘یؼشٙذ ٚ

ٞبی دٛػشی  أب یبفشٝ ػز ٔـبٞذٜ ؿٛ٘ذ.ایٕٙی ٘شٔبَ ٘یضٕٔىٗ ا

ٔشؼذدی ٚجٛد داس٘ذ وٝ ثٝ لذسی ٔـخلٝ ثیٕبسی ٘مق ایٕٙی 

ٔمبِٝ . (4) وٙذ ٔیاػز وٝ ثشسػی ػیؼشٓ ایٕٙی سا اِضأی 

سب ثب  وٙذ ٔیفشكشی سا ثشای خٛا٘ٙذٜ فشاٞٓ  ٔشٚسی حبضش

ثشٚصسشیٗ ٔغبِت دس صٔیٙٝ سظبٞشار دٛػشی دس ثیٕبساٖ ٔجشلا ثٝ 

 ؿبیغ آؿٙب ؿٛد. ایٕٙی اِٚیٝ ٟٔٓ ٚ ٘مبیق

 cellular andcombined) نقایص ایونی سلولازوتسکيبی

immunodeficiency) نقص ایونی تسکيبی شدید (severe 

combined immunodeficiency) 

 severe combined immunodeficiencyثیٕبسی

(SCID ٝؿذیذسشیٗ فشْ ثیٕبسی ٘مق ایٕٙی اِٚی )وٝ  ثبؿذ ٔی

سىبُٔ ٚ ػّٕىشد  ٞبیی اػز وٝ دس طٖ ٔٛسبػیٖٛ دس ٘شیجٝ

 ْ٘ٛع ػٙذس 20ؿبُٔ  SCID .(5) ٞب دخبِز داس٘ذ ِٙفٛػیز

ٞبی ٌٛ٘بٌٛ٘ی اػز  طٖ ٔخشّف اػز وٝ ٘بؿی اصٔٛسبػیٖٛ دس

 T ٚB ٞبی  سؼذاد ػَّٛ ػّٕىشد ٚ وٝ ثبػض وٕجٛد ؿذیذ دس

ػبَ اَٚ سِٛذ دسكٛسر ػذْ  ایٗ اخشلالار دس .(6) ؿٛد ٔی

سٚصٞبی  سٛا٘ٙذ دس ٔی ؿٛ٘ذ ٚ بٖ ٔٙبػت ٔٙجش ثٝ ٔشي ٔیدسٔ

٘ٛصاد ایجبد وٙٙذ. ٔیضاٖ ثشٚص  اَٚ ص٘ذٌی ػلایٓ ثبِیٙی دس

 .(7) ٔشغیشاػز 75000 ثٝ 1سب  40000ثٝ  1ثیٕبسی ثیٗ 

ٞبی ؿذیذ ٚ  ٔؼشؼذ ػفٛ٘ز SCIDثیٕبساٖ ٔجشلا ثٝ 

ٞبی ٔخشّفی اصجّٕٝ دٛػز  اسٌبٖ عّجی ٞؼشٙذ وٝ دس فشكز

 Emiliaلبیآای وٝ سٛػظ  دس ٔغبِؼٝ اػز ثشٚص وٙٙذ. ٕٔىٗ

Cirillo ٚ ایشبِیب ا٘جبْ ؿذ ٘ـبٖ داد٘ذ وٝ  ٕٞىبساٖ دس

 % ثٛد. اص24سشیٗ سغییشار دسٔبسِٛٛطیه، اٌضٔب ثٝ ٔیضاٖ  ؿبیغ

ای وٝ ثشاحشی ثٝ دسٔبٖ  % دسٔبسیز ِٛوبِیض4ٜثیٗ ایٗ افشاد 

% 12 ٚ ٔشٛػظ داؿشٙذ % دسٔبسیز ٔٙشـش9داد،  دبػخ ٔی

اخشلالار  ػبیش ٔمبْٚ ثٝ دسٔبٖ ٌضاسؽ ؿذ. اسیششٚدسٔی ٔٙشـش

ٔغبِؼٝ  دس. (8) دیؼششٚفی دٛػز ثٛد دٛػشی ٘بدسسش، آِٛدؼی ٚ

 57ٕٞىبساٖ سٚی  ٚ Jahnavi Aluriدیٍشی وٝ سٛػظ 

% ثیٕبساٖ ٔـبٞذٜ 29 ا٘جبْ ؿذ ساؽ اسیشٕبسٛدس  SCIDثیٕبس

ذ سشویجی ٘ٛػی ٘مق ایٕٙی ؿذی ommenػٙذسْ  .(9) ؿذ

. وٙذ ٔیاػز وٝ سظبٞشار ثبِیٙی آٖ ٘یض دس اٚایُ ٘ٛصادی ثشٚص 

ایٗ ثیٕبساٖ ِٙف ٘ٛدٞبی ثضسي ٕٞشاٜ ثب ٞذبسٛاػذٍّٙٛٔبِی 

دػز دادٖ  اص ثبػض آِٛدؼی ٚ سٛا٘ذ ٔیٚاسیشٓ ط٘شاِیضٜ داس٘ذ وٝ 

یٗ اصعشیك ئدػز سفشٗ ؿذیذ دشٚس ٞب ؿٛ٘ذ. اص دّه اثشٚٞب ٚ

اخشلالار ٔشبثِٛیه  بػض ادْ ؿذیذ ٚدٛػز ٚ دػشٍبٜ ٌٛاسؽ ث

ٔٛاسد ٘بدسی اص ثیٕبسی  دس .(2-4-10-11) ؿٛد ٔی ثیٕبس دس

دسٔبسیز  ٞیؼشیٛػیشٛصیغ ٚ-ػلایٓ دٛػشی ؿجیٝ ایىشیٛصیغ

ثیٕبساٖ  اخشلالاسی وٝ دس دیٍش . اص(11-13) ثبؿذ ٔیاسٛدیه 

ٞبی ٔبدسی  T cellٌضاسؽ ؿذٜ ٚجٛد  SCIDٔجشلا ثٝ ثیٕبسی 

ٚ  prenatalعی ٔشاحُ  خٖٛ ٘ٛصاد اػز وٝ دسدس جشیبٖ 

perinatal ٞبی ثیٍب٘ٝ ٔبدس  ػذْ ؿٙبػبیی ػَّٛ افشذ. اسفبق ٔی

 maternal T cell٘مق ایٕٙی، ثبػض سٛػظ ٘ٛصاد دچبس

engraftment ٌبٞی دس ثیٕبس،  ؿٛد ٚ ٔیGVHD 

(Graftversus host disease)  ػلایٓ  وٝ یىی اص وٙذ ٔیایجبد

ٞبی اٌضٔبسٛییذی ٔضٔٗ  دٛػشی ثٝ كٛسر ساؽ دسٌیشیؿبیغ آٖ 

ؿذیذ ٕٞشاٜ ثب اسیششٚدسٔی اػز وٝ  ٞبی اوؼفِٛیبسیٛ دسٔبسیز ٚ

 دیٍش اص .(14) ؿٛ٘ذ غیشلبثُ افششاق ٔی ommenٌبٞی ثب ػٙذسْ 

دسٌیشی دٛػز  SCIDثیٕبساٖ ٔجشلا ثٝ  ػلایٓ ؿبیغ دٛػشی دس

. ثبؿذ ٔیلبسچی  ٚیشٚػی ٚ –ٞبی ثبوششیبیی ٘بؿی اص ػفٛ٘ز
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 پوستی تظاهسات با هوساه اوليه ایونی نقص های بيوازی بس هسوزی

… های ایساى اقی دز دانشجویاى دختس دانشگاهشيوع چ  

 

 ٚ یب ا٘شـبس BCGد٘جبَ ٚاوؼٗ ٝ ای ث دسٌیشی غذد ِٙفبٚی ٘بحیٝ

ٞبی ػشد  دٛػز ثبػض ایجبد آثؼٝ ٞبی دیٍش لؼٕز آٖ دس

٘شیجٝ ػفٛ٘ز دٛػز ثب  سٛا٘ذ ٔیؿٛد. دٛسدٛسای فِٕٛیٙٙز  ٔی

 .(2) ثبوششی ػٛدٚٔٛ٘بع آئشٚطیٙٛصا دسجشیبٖ ػذؼیغ ثبؿذ

ثیٗ ثیٕبساٖ  صیغ دسٞبی ٔضٔٗ ٔٛوٛوٛسب٘ئٛع وب٘ذیذیب ػفٛ٘ز

SCID ٔیضاٖ وب٘ذیذیبصیغ دٞب٘ی دس  .(15) یبفشٝ ٘بؿبیؼی ٘یؼز

 .(9) % دس ایٗ ثیٕبساٖ ٌضاسؽ ؿذٜ اػز21ثشخی ٔغبِؼبر سب 

 ؿذر ٔشغیش ٘مبیق ایٕٙی سشویجی ثب 

(combined immunodeficiency with variable 

severity()NON-SCID) 

FOXP3 deficiency 

Foxp3 اػیذی اػز  آٔیٙٛ 341٘ؼخٝ ثشداسی  یه فبوشٛس

ٞب وٝ ٔٛسبػیٖٛ دسایٗ طٖ ثبػض ٘مبیق ٔبدسصادی  Treg cellدس 

ا٘ؼبٖ ثبػض  دس ؿٛد ٚ ٟ٘بیشبً ٞب ٔی T cellػّٕىشد  سىبُٔ ٚ دس

 immunodysregulation polyendocrinipathyثیٕبسی

entropathy X- linked syndrome (IPEXٔی ) 17) ٌشدد-

ثٝ كٛسر اٌضٔبی ؿذیذ،  IPEXبِیٙی ثیٕبسی سظبٞشار ث .(16

( 1اػٟبَ آثىی، ا٘ذٚوشیٙٛدبسی )ثٝ عٛس ؿبیغ دیبثز ٘ٛع 

 Jae Hyon Parkوٝ سٛػظ  systematic review. دسثبؿذ ٔی

سظبٞشار دٛػشی  IPEXٔجشلا ثٝ  ثیٕبس 195ثیٗ  ا٘جبْ ؿذٜ اص

ایٗ ثیٕبساٖ افشادی وٝ داسای اٌضٔب،  % ٌضاسؽ ؿذ. دس1/62دس 

ٔیضاٖ ثمب  ٛایٕیٖٛ ِٕٞٛیشیه إٓ٘یب، آِشطی غزایی ثٛد٘ذ اصاس

-M. Halabiاػبع ٔغبِؼٝ  ثش .(18) ثٛد٘ذ ثٟششی ثشخٛسداس

Tawil دٛػشی ٌضاسؽ ؿذ  سشیٗ سظبٞش دسٔبسیز آسٛدیه، ؿبیغ

ٔٛسد دسٔبسیز آسٛدیه داؿشٙذ.  7ٔٛسد ثشسػی  ثیٕبس 10وٝ اص

 ٚ ٔٙشـش سیشٕبسٛٞبی اٌضٚداسیٛ ا ضبیؼبر دٛػشی ثٝ كٛسر دلان

 ا٘ذاْ سحشب٘ی ٚ سٙٝ ٚ كٛسر ٔشٕشوض دس ؿذیذ ثٛد ٚ ثیـشش

ضبیؼبر  ثیٕبس 3ثیٕبساسیششٚدسٔی اوؼفِٛیبسیٛ داؿشٙذ ٚ 2ثٛد٘ذ. 

 ٞب ٚ ا٘ذاْ ٘بحیٝ سٙٝ ٚ اسیششٚاػىٛأٛع ثب حذٚد ٔـخق دس

ٞبی دؼٛسیبصیفشْ ٞبیذشوشاسٛسیه دس اػىبِخ داؿشٙذ.  دلان

 inflammatoryیٗ ثیٕبساٖ حٕلارػلایٓ دٛػشی دسا دیٍش

edema آِشطی غزایی  اٚسثیشبَ ٘بؿی اص دس٘ٛاحی ِت ٚ دشی

ثیٕبساٖ ٔجشلا ثٝ  ثٝ عٛسخلاكٝ دسٌیشی دٛػشی دس .(19) ثٛد٘ذ

IPEX ،ْدؼٛسیبصیفشْ ٚایىشیضیفشْ  ثٝ كٛسر ؿبیغ اٌضٔشیفش

 ثب دیٍش ثیٕبسی ثبؿذ ٚ ٚ ٕٔىٗ اػز اِٚیٗ سظبٞش ثبؿذ ٔی

ٟبثی دٛػز اؿشجبٜ ٌشفشٝ ؿٛد. ثٙبثشایٗ ثیٕبساٖ ثب اخشلالار اِش

ٞبی اػششٚییذی  چٙیٗ ػلایٓ دٛػشی ؿذیذ ٚ ٔمبْٚ ثٝ دسٔبٖ

وٝ  وٙذ ٔیا٘جبْ ثیٛدؼی دٛػز  ثٝ سا ٔججٛسٔٛضؼی، دضؿه 

ٞبی  دس ٞیؼشٛدبسِٛٛطی ا٘فیّششاػیٖٛ ِٙفٛػیز اٌش

ٞبی وشاسیٙٛػیز ٚجٛد  ػَّٛ ػیشٛسٛوؼیه ٕٞشاٜ ثب ٘ىشٚص

 .(20) ٌیشد لشاس ٘ظش ٔذ بیذ ٘مق ایٕٙی اِٚیٝ دس ثیٕبسداؿز ث

 ( DiGeorge syndrome) سندزم دی ضزض

ٞبی  ػٙذسْ دی طسط یه اخشلاَ ٔبدسصادی اػز وٝ دسدٛچ

ایٗ ػٙذسْ دسٌیشی  دس چٟبسْ ٘مق ٚجٛد داسد. حّمی ػْٛ ٚ

سیٕٛع ؿبیغ اػز.  ٞبی لّجی، دبساسیشٚییذ، ٚ اسٌبٖ دس

 ٗ ػٙذسْ ؿبُٔ ٕٞی صایٍٛصیشی دسٞبی ٕٞشاٜ ای ثیٕبسی

 22q 11 ٚ10p13 ،CHARGE associationوشٚٔٛصْٚ 

(coloboma,heart defect ,choanal atresia ,growth or 

development retardation ,genital hypoplasia ,ear 

anomaly or deafness) ثبؿٙذ. عیف اخشلالار  ٔیT cell دس 

 ثیٕبساٖ ٕٔىٗ اػز سؼذاد ٚ ٚػیغ اػز. ایٗ ایٗ افشاد ثؼیبس

ٞبیـبٖ داؿشٝ ثبؿٙذ. أب ٌبٞی ٕٔىٗ  T cellػّٕىشد ٘شٔبَ دس 

ثٝ   T cellٞب دبییٗ ثبؿذ یب ػّٕىشد T cellاػز سؼذاد

ػّٕىشد  ٔٛاسدی ٕٔىٗ اػز سؼذاد ٚ عٛس٘ؼجی عجیؼی ثبؿذ. دس

 completeایٗ ٔٛاسد اكغلاح  ٔخشُ ثبؿذ وٝ دس دٚ ٞب ٞش آٖ

DiGorge syndrome دس وٙبس .(21) ؿٛد ثٝ آٖ اعلاق ٔی 

 سٛا٘ذ ٔی طسط ایِٕٛ٘ٛٛطیه، ػٙذسْ دی اخشلالار آ٘بسٛٔیه ٚ

ٞبی  ٞب ثیٕبسی آٖ ٕٞشاٜ ثب سظبٞشار دٛػشی ثبؿذ. یىی اص

  Kathleen E. Sullivan اػبع ٔغبِؼٝ آِشطیه اػز وٝ ثش

% ٌضاسؽ ؿذٜ 22q11.2 del ،15  ثیٕبساٖ فشوب٘غ اٌضٔب دس

دسٌیشی ٚػیغ دٛػشی ثٝ  اٌضٔب ٚ ٔٛاسد ٘بدسی اص .(22) اػز

ػیؼشٕیه ٌضاسؽ ؿذٜ اػز وٝ ثٝ  كٛسر اِشٟبة ؿذیذ ٚ

ثبػض افضایؾ فؼبِیز  ٞب اسسجبط داسد ٚ Treg cell اخشلاَ ػّٕىشد

 ایجبد اٌضٔبی ؿذیذ ٚ ؿٛد ٚ حذ ػیؼشٓ ایٕٙی ٔی ثیؾ اص

 ٞبیی وٝ سیٕٛع ٚجٛد ثیٕبسی دس .(23) وٙذ ٔیائٛصیٙٛفیّی 

 طسط ٚ ب ٞیذٛدلاػشیه اػز ٔظُ ػٙذسْٚ دیی ٘ذاسد ٚ
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 ػباظ خليلی 
 

CHARGE ٌؼششؽmemory T cell  ًٙٞب ثذٖٚ دشٚػؼی

ٞبی  ؿٛد وٝ ثب ساؽ ایجبد ػٙذسْٚ اٚٔٗ ٔی دس سیٕٛع، ثبػض

اسیششٚدسٔی ؿذیذ  دسٔبسٛصٞبی اوؼؼفِٛیبسیٛ ٚ اٌضٔبسٛییذ ٚ

 .(13-24-25) ؿٛ٘ذ ٕٞشاٜ ثب ائٛصیٙٛفیّی ٔـخق ٔی

لبسچی ٔٙشـش ثٝ خلٛف وب٘ذیذیبصیغ  ٚیشٚػی ٚ ٞبی ػفٛ٘ز

سظبٞشار دٛػشی ثیٕبساٖ ٔجشلا  دیٍش جّذی ٔخبعی اص ٔٙشـش

  (4)ثبؿذ ٔیطسط  اصجّٕٝ ػٙذسْ دی  T cellثٝ ٘مق ایٕٙی

 (Wiskott-Aldrich syndrome) سندزم ویسکوت آلدزیچ

٘بدسی اػز  Xػٙذسْ ٚیؼىٛر آِذسیچ ثیٕبسی ٚاثؼشٝ ثٝ 

ٞبی ثبوششیبیی،  ٔجٛػیشٛدٙی، اػشؼذاد ثٝ ػفٛ٘زوٝ ثب ٔیىشٚسش

ٚیشٚػی، لبسچی، سٕبیُ ثٝ خٛ٘شیضی ٚ اٌضٔبی دٛػشی ٔـخق 

 سِٛذ دؼش 1:250000 ؿٛد. ٔیضاٖ ثشٚص ثیٕبسی سمشیجبً ٔی

 ثیٕبساٖ ٔجشلا ثٝ ٚیؼىٛر آِذسیچ اص حبِیىٝ اوظش . دسثبؿذ ٔی

 بیشثش٘ذ ػ ٞبی ػیٙٛدِٕٛٛ٘شی ٚسشٔجٛػیشٛدٙی س٘ج ٔی ػفٛ٘ز

ثیٕبساٖ دیذٜ ؿٛد وٝ  سظبٞشار ثیٕبسی ٞٓ ٕٔىٗ اػز دس

-26-27) اٌضٔبی آسٛدیه اػز ؿبُٔ اسٛایٕیٛ٘یشی، ثذخیٕی ٚ

-wiskottوٙٙذٜ طٖ وذ ثیٕبسی حبكُ ٔٛسبػیٖٛ دس .(1

Aldrich syndrome protein  (WASP ٞؼز وٝ یه )

ٕٞبٍٞٙی  وٙٙذٜ اوشیٗ ػیشٛاػىّشٛ٘ی اػز وٝ وبس سٙغیٓ

دبػخ ثٝ ػیٍٙبِیًٙ ػِّٛی  ٞبی اوشیٗ دس یلأبٖچؼجٙذٌی ف

 ػّٕىشد ایٗ دشٚسئیٗ ثبػض ٘مق دس سا ثٝ ػٟذٜ داسد. اخشلاَ دس

ٞبی  ٟٔبجشر ػِّٛی، فبٌٛػیشٛصیغ ٚ ػیٙبدغ چؼجٙذٌی ٚ

ثیٕبساٖ  سشیٗ سظبٞش دٛػشی دس ؿبیغ .(28) ؿٛد ایِٕٛ٘ٛٛطیه ٔی

ٛدٙی وٝ ٘بؿی اص سشٚٔجٛػیش ثبؿذ ٔیٚیؼىٛر آِذسیچ دشـی 

سشیٗ یبفشٝ ثبِیٙی ثیٕبساٖ، ضبیؼبر  أب ٟٔٓ. (29) اػز ثیٕبس

 سـخیق افششالی ػبیش اٌضٔبیی ؿذیذ اػز وٝ ثبیذ دس

 ٌیشد. ٘مبیق ایٕٙی لشاس ػبیش ٞبی آِشطیه ٚ ثیٕبسی

 (Ataxia-telangiectasia) آتاکسی تلانطکتاشی

ٞبی ٘مق ایٕٙی اِٚیٝ  ثیٕبسی دیٍش اسبوؼی سلا٘ظوشبصی اص

 Ataxia telangiectasiaوٝ ٘شیجٝ ٔٛسبػیٖٛ دسطٖ اػز

mutated (ATM) وٙٙذٜ یه ػشیٗ سشئٛ٘یٗ دشٚسئیٗ  وٝ وذ

خلٛكیبر  اص .(30) ٘مؾ داسد DNAسشٔیٓ  اػز وٝ دس ویٙبص

ٔـششن ٕٞٝ ثیٕبساٖ اػشؼذاد ثٝ ػفٛ٘ز، دط٘شاػیٖٛ دیـشٚ٘ذٜ 

ای، سلا٘ظوشبصی دٛػشی، ؿىٙٙذٌی وشٚٔٛصٚٔی ثب  ٔخچٝ

سظبٞشار ٘ٛسِٚٛطیه  .ثبؿذ ٔیثذخیٕی  ی یٛ٘یضاٖ ٚدشسٛٞب

ػٙیٗ ٘ٛدبیی ثب آسبوؼی دیـشٚ٘ذٜ ثٝ كٛسر  دس ثیٕبساٖ ٔؼٕٛلاً

ػٙیٗ  دس ؿٛد ٚ ٟ٘بیشبً ایؼشبدٖ ٚ ٘ـؼشٗ ؿشٚع ٔی اخشلاَ دس

دٛػشی  ؿٛ٘ذ. سظبٞش ٔی ثٝ اػشفبدٜ اص ٚیّچیش ٘ٛجٛا٘ی ٔججٛس

 5ػٙیٗ  دس ػٕذسبً وٝ ثبؿذ ٔیؿبیغ دسایٗ ثیٕبساٖ سلا٘ظوشبصی 

چٙذ ػذْ  ؿٛد. ٞش ٔخبط چـٓ ثیٕبساٖ ظبٞش ٔی ػبٍِی دس 8سب 

ثیٕبساٖ سد وٙٙذٜ ثیٕبسی ٘یؼز.  ٚجٛد سلا٘ظوشبصی دس

 ِحبػ صیجبیی إٞیز داسد ٚ سلا٘ظوشبصی دس چـٓ سٟٙب اص

ؿٛد. أب ٌبٞی  ایٗ ضبیؼبر ٔـبٞذٜ ٕ٘ی خبسؽ دس خٛ٘شیضی ٚ

یز ٔضٔٗ ٕٔىٗ اػز اؿشجبٜ ثب اخشلالار آِشطیه ٚ وٛ٘ظوشیٛ

سلا٘ظوشبصی عجیؼز دبیذاسی داسد ٚ ثب سغییشار آة  ٌشفشٝ ؿٛ٘ذ.

 ٚ سٚی ثیٙبیی افشاد ٘یض وٙذ ٕی٘ ٌزؿز صٔبٖ سغییش ٞٛا ٚ ٚ

 ٔؼشم ٘ٛس ایٗ ضبیؼبر ٕٔىٗ اػز سٚی ٘ٛاحی دس اطشی ٘ذاسد.

 ٞب ٞٓ دیذٜ ؿٛ٘ذ ٌٛؽ خٛسؿیذ ثٝ خلٛف دٛػز كٛسر ٚ

ثیٕبساٖ آسبوؼی  أب ٘بدسی وٝ دس دیٍشسظبٞش دٛػشی  .(31)

ٞبی غیشػفٛ٘ی  سلا٘ظوشبصی ٕٔىٗ اػز دیذٜ ؿٛد ٌشاِْ٘ٛٛ

دٛػشی اػز وٝ ٌبٞی ٕٔىٗ اػز ثٝ كٛسر ػیؼشٕیه ٞٓ 

ٞبی دٛػشی دس صٔیٙٝ ٘مق ایٕٙی  دیذا وٙذ. ایٗ ٌشاِْ٘ٛٛ ثشٚص

، CVID ٞبی دیٍشی ٔظُ ٚیؼىٛر آِذسیچ، ثیٕبسی سشویجی دس

Nijmegen breakage syndrome، RAG deficiency ،

Artemis deficiency،HLA class l deficiency ، JAK3 

deficiency ٚchronic granulomatous disease   ٜدیذ ٓٞ

ٞب اخشلاَ دسػیؼشٓ  ٌشاِْ٘ٛٛ ایٗ ػّز ؿٛد ٔی ؿٛد. سلٛس ٔی

سظبٞشار دٛػشی وٝ  ػبیش .(32) ثبؿذ B ٚTٞبی  سٙظیٕی ػَّٛ

اٖ ٔجشلا ثٝ آسبوؼی سلا٘ظوشبصی دیذٜ ؿٛد ٕٔىٗ اػز دس ثیٕبس

 ٞبی ٞیذٛ ٚ ٞیذشدیٍٕب٘شٝ، ٞبی وبفیئِٛیز، ٔبوَٛ ؿبُٔ ٔبوَٛ

ٞبی سٚصاػٝ  اٌضٔب، آوب٘شٛصیغ ٘یٍشیىب٘غ ٚٔٛاسد ٘بدسی آوٙٝ

 .(33) ثبؿذ ٔیٔمبْٚ ثٝ دسٔبٖ 

 Dedicator of Cytokinesis 8 (DOCK8 deficiency)کوبود 

DOCK8 deficiency ثب سٛاسص  ایٕٙی سشویجی ٘بدس یه ٘مق

ای داسد.  اسٛصٚٔبَ ٔغّٛة اػز وٝ خلٛكیبر ثبِیٙی ٌؼششدٜ

ٞبی ٔىشس، اسٛایٕیٛ٘یشی،  جذای اص سظبٞشار ٔشثٛط ثٝ ػفٛ٘ز
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 پوستی تظاهسات با هوساه اوليه ایونی نقص های بيوازی بس هسوزی

… های ایساى اقی دز دانشجویاى دختس دانشگاهشيوع چ  

 

ؿٛد. ػّز  ٞب ٞٓ دسایٗ ثیٕبسی دیذٜ ٔی آسٛدی ٚ ثذخیٕی

اػز وٝ  DOCK8طٖ  دس loss of functionثیٕبسی ٔٛسبػیٖٛ 

ٌٛا٘یٗ ٘ٛوّٛسیذ اػز وٝ ثٝ ٔیضاٖ  exchange factor وٙٙذٜ وذ

ٞب ٚجٛد داسد ٚ وبس سٙظیٕی اوشیٗ  صیبدی سٚی ِٙفٛػیز

ثبػض ٘مق  DOCK8ػیشٛاػىّشٖٛ سا ثشػٟذٜ داسد. اخشلاَ دس 

ؿٛد ٚ سٚی  ٞبی ایٕٙی ٔی ػّٕىشد ػَّٛ ٟٔبجشر، ثمبء ٚ دس

 ٌزاسد. ایٗ ثیٕبسی ٔی ٞبی ایٕٙی راسی ٚ اوشؼبثی ٞش دٚ اطش دبػخ

ػیٙٛدِٕٛٛ٘شی،  ٞبی ٔىشس ٞبی اَٚ ص٘ذٌی ثب ػلایٓ ػفٛ٘ز ػبَ دس

ٞبی  وٙٙذ، اِشٟبة ٞبی ٚیشٚػی وٝ دٛػز سا دسٌیش ٔی ػفٛ٘ز

 آِشطیه ٔظُ اٌضٔبی دٛػشی آِشطی غزایی، اسٛایٕیٛ٘یشی ٚ

ٞبی ٚیشٚػی  ٞبیی وٝ ٕٔىٗ اػز دس صٔیٙٝ ثیٕبسی ثذخیٕی

دس یه ٔغبِؼٝ . ( 27-34-36) وٙذ ٔی دیذا صا ثبؿذ ثشٚص ػشعبٖ

سٛػظ  DOCK8 deficiencyثیٕبس ٔجشلا ثٝ 64ػلایٓ ثبِیٙی 

Karin R. Engelhardt  ٕٞىبسا٘ؾ ٔٛسد ثشسػی لشاس ٌشفز ٚ

% ثیٕبساٖ ضبیؼبر اٌضٔبیی ٚجٛد داؿز. وٝ ثٝ سشسیت 97وٝ دس 

خیّی  ٞب ؿذیذ، ٔشٛػظ، خفیف ٚ % آ%5ٖ ٚ %10،%13،69

% 64. ٛصادی ٌضاسؽ ؿذ% ثیٕبساٖ ساؽ 35٘خفیف ثٛد. دس 

ایٗ افشاد  % اص68 دس دٛػشی ٔخبعی داؿشٙذ. ثیٕبساٖ وب٘ذیذیبص

 HSV (38،)%Varicellaٞبی ٚیشٚػی دٛػشی ٔظُ  ػفٛ٘ز

zoster virus  (19،)%Human papilloma virus  

(29،)%Molluscum contagiosum virus  (38 ٌضاسؽ )%

 ٔـخق دس عٛس ثٝ DOCk8-def. ثیٕبساٖ (35-37)ؿذٜ ثٛد 

وٙٙذ. ٌبٞی ٕٔىٗ  دیذا ٔی اٚایُ ص٘ذٌی ثب اٌضٔبی دٛػشی سظبٞش

ٞبی  ٞبی ثبوششیبیی ثٝ كٛسر آثؼٝ اػز ایٗ ضبیؼبر ثب ػفٛ٘ز

داس ؿٛ٘ذ.  ٞبی ٘شْ دٛػز ػبسضٝ ػفٛ٘ز ثبفز ػِّٛیز ٚ دٛػشی ٚ

وٝ لبثّیز  ثبؿذ ٔیاػشبف اٚسئٛع  ٞب ٘بؿی اص اغّت ایٗ ػفٛ٘ز

 TH17ٞبی  وبٞؾ ػَّٛ یٗ دٛػز ٘یضداسد.ٞبی صیش ٘فٛر ثٝ ثبفز

ٞب داسد ثبػض  دفبع ػّیٝ لبسچ ایٗ ثیٕبساٖ وٝ ٘مؾ ٟٕٔی دس دس

 .(37) ؿٛد ایٗ افشاد ٔی جّذی ٔخبعی دس اص وب٘ذیذی ثشٚص

ؿجیٝ  ثؼیبس DOCK8- defسظبٞشار ثبِیٙی دسٔبسیز آسٛدیه ٚ 

 ٌشٜٚ ائٛصیٙٛفیّی خٖٛ ٔحیغی داس٘ذ ٚ ػغٛح دٚ ٞٓ ٞؼشٙذ. ٞش

IgE ٚ .اٌضٔبی دٛػشی ؿذیذی داس٘ذ. دس دٚ ٞش ػشٔی ثبلاػز 

اػشؼذاد ثٝ  DOCK8-def ٚ آسٛدیه دسٔبسیز ثیٕبساٖ

ٞبی دٛػشی اػشبفیّٛوىی ٚجٛد داسد أب ثشخلاف  ػفٛ٘ز

DOCK8  دس ثیٕبساٖ ٔجشلا ثٝ دسٔبسیز آسٛدیه، اػشبفیّٛوه

ٗ ضٕ ٞبی ٟٔبجٓ ٚ ٔٙشـش سا ٘ذاسد. دس سٛا٘بیی ایجبد ػفٛ٘ز

ٞبی اػشبفیّٛوىی  ٔؼشؼذ دٙٛٔٛ٘ی DOCK8ثیٕبساٖ ٔجشلا ثٝ 

  .(36) ؿذیذ ٘یض ٞؼشٙذ

 کوبود  نقایص ایونی دز سطح ایونی ذاتی و اکتسابی

NEMO(NEMO deficiency) 

NEMO (NF-kappa B Essential Modulator 

 Xوٝ سٚی وشٚٔٛصْٚ  IKBKGدشٚسئیٙی اػز وٝ سٛػظ طٖ 

ٖٛ دس ایٗ طٖ ثبػض وٕجٛد ایٗ ؿٛد. ٔٛسبػی لشاسداسد وذ ٔی

ٚاػغٝ ٝ ٞبی سِٛیذ ؿذٜ ث سِٛیذ ػبیشٛوبیٗ دس دشٚسئیٗ ؿذٜ ٚ

. وٙذ ٔی( اخشلاَ ایجبد TLR) toll like receptor ػیٍٙبِیٙه

 ؿٛ٘ذ دس ٔی NEMOٞبیی وٝ ثبػض فمذاٖ وبُٔ  ٔٛسبػیٖٛ

جٙغ  دس دٚساٖ جٙیٙی ثشای جٙغ ٔزوش وـٙذٜ ٞؼشٙذ ٚ

 incontinentiaوٙٙذ ٚػٙذسْ  یجبد ٔیٔؤ٘ض حبِز ٔٛصائیؼٓ ا

pigmenti ٞبیی وٝ ثٝ  ٚسد. أب ٔٛسبػیٖٛآ ٚجٛد ٔیٝ دس فشد ث

 X-linkedثبؿٙذ ثبػض uniallelic ٚhypomorphicكٛسر 

ectodermal dysplasia with immune deficiency 

(XL-ED-IDA) ایٗ ثیٕبساٖ دس ؿٛ٘ذ. ٔی جٙغ ٔزوش دس 

 ٚیشٚػی ٚ بی دیٛط٘یه ثبوششیبیی،ٞ اٚایُ ص٘ذٌی ٔؼشؼذ ػفٛ٘ز

ایٗ ثیٕبساٖ دیؼذلاصی  چٙیٗ ٞٓ ٔبیىٛثبوششیبیی ٞؼشٙذ.

ٞبی  ٞب، د٘ذاٖ اوشٛدسٔبَ داس٘ذ ثٝ كٛسر وبٞؾ سؼذاد د٘ذاٖ

ٞبی سٙه، اخشلاَ ػّٕىشد غذد ػشق،  ٔظٜ ٔیخی ؿىُ، ٔٛ، اثشٚ،

 .(38-40ػذْ سحُٕ ثٝ ٌشٔب ) ، ٞیذٛٞیذسٚصیغ ٚ دٛػز ضخیٓ

ثبلایی داس٘ذ  ٞبی آسٛدیه ؿیٛع ٘ؼجشبً بساٖ ثیٕبسیدس ایٗ ثیٕ

% ثیٕبساٖ اٌضٔبی دٛػشی 71ٞب سب  case seriesدس ثشخی ٔظلاً

ٔؤ٘ض دیذٜ  جٙغ دس incontinentia pigmenti داؿشٙذ.

ٛا٘ٙذ ثٝ سشسیت یب س ٔشحّٝ ثبِیٙی داسد وٝ ٔی 4ؿٛد وٝ  ٔی

حُ ایٗ ٔشاحُ ؿبُٔ ٔشا ٕٞضٔبٖ ثب ٞٓ دس ثیٕبسدیذٜ ؿٛد.

ٚصیىٛلاس، ٚسٚػیفشْ، ٞیذشدیٍٕٙشبػیٖٛ، ٚٞیذٛدیٍٕب٘شبػیٖٛ 

% ثیٕبساٖ سظبٞشار اوؼششا وٛسب٘ئٛع ٞٓ ثٝ 80أب دس  .ثبؿذ ٔی

كٛسر اخشلالار د٘ذاٖ، ٔٛ، چـٓ، ػیؼشٓ اػىّشی، ٘ٛسِٚٛطیه 

ثٝ دِیُ اػشؼذاد ایٗ  ٞٓ ػیؼشٓ ایِٕٛ٘ٛٛطیه ٚجٛد داسد. ٚ
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 ػباظ خليلی 
 

ٞبی  دسٌیشی ی ٌضاسؿبسی اصٞبی ٔبیىٛثبوششیبی افشاد ثٝ ػفٛ٘ز

ٞبی آسیذیه ٚجٛد داسد وٝ ثٝ كٛسر  دٛػشی ثب ٔبیىٛثبوششیْٛ

غیشدسد٘بوی وٝ ثٝ ػٕز  ٚ داس اسیشٕبسٛی غیش خبسؽٞبی  دلان

  وٙٙذ ٞبی اسیشٕبسٛٚ ٔخشلش صخٕی ؿٛ٘ذٜ دیـشفز ٔی ٘ذَٚ

 NKداسای اخشلاَ دس  NEMO ثیٕبساٖ ٔجشلا ثٝ وٕجٛد .(41)

cell cytotoxicity  ًٙػیٍٙبِی ٚCD40 ثبؿٙذ وٝ ثبػض  ٔی

ٞبی دّی  ثبدی ٔخشُ ثٝ آ٘شی طٖ ٞیذٌٛبٔبٌّٛثِٛیٕٙیب ٚ دبػخ آ٘شی

فشد سا ٔؼشؼذ  ذ. ٟ٘بیشبً٘ؿٛ ٔی IgMافضایؾ ػغح  ػبوبسیذی ٚ

 .(43،42) ذٙوٙ ٔیٞبی ٚیشٚػی، لبسچی، دیٛط٘یه  ػفٛ٘ز

  ٝاخشلالار ط٘شیىی دس ایٕٙی ثب ٚاػغTh17 

 (Genetic disorders of Th17-mediated Immunity ) 

 chronic) ّذی ٔخبعیوب٘ذیذیبصیغ ٔضٔٗ ج

mucocutaneous candidiasis) (CMC ٝاخشلاِی اػز و )

دٛػشی ٚ  وٙٙذٜ ػٛدٞبی دبیذاس ٚ  ثیٕبساٖ، ٔجشلا ثٝ ػفٛ٘ز

ایضِٚٝ  CMC ؿٛ٘ذ. ٔخبعی ٔٙشـش ٚ ؿذیذ وب٘ذیذایی ٔی

. وب٘ذیذیبصیغ وٙذ ٔییذا د اٚایُ ؿیشخٛاسٌی ثشٚص دس ٔؼٕٛلاً

ٞبی ثبوششیبَ دػشٍبٜ سٙفؼی ٚ  ٟٔبجٓ، دسٔبسٛفیشٛصیغ، ػفٛ٘ز

ن دس ثشخی اص ثیٕبساٖ ٛٞبی دٛػشی ٘بؿی اص اػشبفیّٛو ػفٛ٘ز

ٞبی  ٞبی طٖ ایٗ ٘مبیق ایٕٙی ثب ٔٛسبػیٖٛ ٌضاسؽ ؿذٜ اػز.

IL17RA ، IL17RC   ،IL17RF ،ACT1  ٚSTAT1  ایجبد

ٞب  دفبع، ػّیٝ لبسچ ؾ وّیذی سا دس٘م IL17. (44) ؿٛ٘ذ ٔی

ٞب  . ایٗ ػیشٛوبیٗ ثب سحشیه ا٘فیّششاػیٖٛ ٘ٛسشٚفیُوٙذ ٔیثبصی 

ٞب سٛػظ  ثٝ ٔحُ اِشٟبة ٚ سحشیه سشؿح دیفٙؼیٗ

ٞبیی ٔظُ وب٘ذیذا  ٞب ٔب٘غ سؿذ ثیؾ اص حذ لبسچ وشاسیٙٛػیز

 IL17A ,IL17B) ػضٛ 6داسای   IL17ؿٛد. خب٘ٛادٜ ٔی

IL17C ,IL17D ,IL17E ,IL17F ٚ )5  ( سػذشٛسIL17RA 

IL17RB, IL17RC ,IL17RD ,ILRE  )وٝ  ثبؿذ ٔی

اخشلالار ٘مق  .ثبؿذ ٔی IL17A  ٚIL17RAٞب  سشیٗ آٖ ٟٔٓ

ٞبی وب٘ذیذایی جّذی ٔخبعی ٚ  ای وٝ ثب ػفٛ٘ز ایٕٙی اِٚیٝ

 hyper IgE syndromeٕٞشاٞی داس٘ذ ؿبُٔ:  IL17وٕجٛد 

)ٔٛسبػیٖٛ اسٛصٚٔبَ  ( STAT3ٚ )ٔٛسبػیٖٛ اسٛصٚٔبَ غبِت طٖ 

 gain of(، ٔٛسبػیٖٛ اسٛصٚٔبَ غبِت ZNF341ٔغّٛة طٖ 

function  ٖطSTAT1،autoimmune polyglandular 

syndrome type 1َ(APS1 ٖٔٛسبػیٖٛ ط()AIRE،)IL17F 

deficiency  ٖٔٛسبػیٖٛ اسٛصٚٔبَ غبِت ط(IL17F ٚ )

ٚ  IL17RA ٚIL17RCٞبی  ٞبی اسٛصٚٔبَ ٔغّٛة طٖ ٔٛسبػیٖٛ

ACT1 (45) ثبؿذ ٔی. 

Hyper IgE syndrome (HIGES) هوتاسيوى ضى(STAT3) 

 loss of function٘بؿی اص ٔٛسبػیٖٛ  HIES٘مق ایٕٙی 

وٝ ثٝ كٛسر اسٛصٚٔبَ غبِت ثٝ اسص  ثبؿذ ٔی STAT3طٖ 

ٞبی ایِٕٛ٘ٛٛطیه ٚ سشٔیٓ  دس آ٘ظیٛط٘ض، دشٚػٝ STAT3 سػذ ٔی

ٞبی ٔخشّف  ِیًٙ ػیشٛوبیٗدس ٞذایز ػیٍٙب چٙیٗ ٞٓصخٓ ٚ 

ثیٕبساٖ ٔجشلا ثٝ  .(46) ٘مؾ ثؼیبس ٟٕٔی داسد IL17اص جّٕٝ 

ٞبی ثبوششیبَ ثٝ خلٛف اػشبف  ایٗ اخشلاَ ٔؼشؼذ ػفٛ٘ز

ٞبی دٛػشی، دٙٛٔٛ٘ی اػشبفی  اٚسئٛع ٞؼشٙذ وٝ ثٝ كٛسر آثؼٝ

ٞبی آػذشطیّٛػی وٝ ٌبٞی ٔٙجش ثٝ دٙٛٔبسٛػُ دس سیٝ  ٚ ػفٛ٘ز

ٞبی داخّی اص  اسٌبٖ آثؼٝ دٛػز ٚ وٙٙذ. ذا ٔیؿٛد، ثشٚص دی ٔی

% 57دیٍش سظبٞشار ثیٕبسی اػز. ثیٕبساٖ دس دٚسٜ ٘ٛصادی دس 

 ٔٛساد ٕٔىٗ اػز ثب سبثّٛی اٌضٔبی آسٛدیه خٛد سا ٘ـبٖ دٞٙذ.

%( ٚ 37) ٞبی آِشطیه ٔظُ آِشطی غزایی ػبیش ثیٕبسی

٘فشی  58یه وٛٞٛسر  % ٔٛاسد دس18ٞبی ٔحیغی دس  آِشطی

ٕٔىٗ دس  ؽ ؿذٜ اػز. اخشلالار اػىّشی ٚ د٘ذا٘ی ٘یضٌضاس

ٞبی وب٘ذیذایی جّذی  ػفٛ٘ز ایٗ ثیٕبساٖ ٚجٛد داؿشٝ ثبؿذ.

سظبٞشار  .(47،46) ٔخبعی ؿذیذ دس ایٗ ثیٕبساٖ ٚجٛد داسد

ٞبی ؿیشی،  غیش ایِٕٛ٘ٛٛطیه ٔظُ سبخیش دس افشبدٖ د٘ذاٖ

ی د٘جبَ سشٚٔبٞب ٝ ٞبی اػشخٛا٘ی ث ؿىؼشٍی اػىِٛیٛصیغ،

ٔفلُ، دُ ثیٙی دٟٗ ٚ چٟشٜ   hyper extensibilityخفیف،

یذ. آ حؼبة ٔی خـٗ دس ثیٕبساٖ اص دیٍش ػلائٓ ثیٕبسی ثٝ

% ثیٕبساٖ ٔجشلا 50ٛسسیضیشی ٚ دیلاسبػیٖٛ ػشٚق ٔشٛػظ دس س

ػبثمٝ  HIESٔجشلایبٖ ثٝ  اوظش .(47 ،48) ؿٛد دیذٜ ٔی

دسٔبسیز ٞبی دٛػشی دس دٚسٜ ٘ٛصادی داس٘ذ وٝ ؿجیٝ ثٝ  ساؽ

اػىبِخ  ٘بحیٝ كٛسر ٚ ضبیؼبر ثیـشش دس .ثبؿذ ٔیآسٛدیه 

ؿٛد وٝ ٕٔىٗ اػز  ٞبی كٛسسی سً٘ دیذٜ ٔی كٛسر دبدَٛ ثٝ

دٛػچَٛ ٞٓ دیؾ ثشٚ٘ذ. ایٗ ضبیؼبر ٔؼشؼذ  ثٝ ػٕز ایجبد

ػٛدشایٙفىـٗ اػشبفیّٛوىی ٞؼشٙذ وٝ ثش خلاف ثیٕبساٖ ٔجشلا 
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 پوستی تظاهسات با هوساه اوليه ایونی نقص های بيوازی بس هسوزی

… های ایساى اقی دز دانشجویاى دختس دانشگاهشيوع چ  

 

دسٌیش  سا ٘یض سش میٞبی ػٕ ثٝ آسٛدیه دسٔبسیز ٕٔىٗ اػز ثبفز

ٞبی دٛػشی وٙذ. ضبیؼبر اٌضٔبیی ایٗ  ثؼٝآایجبد  وٙذ ٚ

ثبؿٙذ. ضبیؼبر ایٗ ثیٕبساٖ ػلاٜٚ  داس ثیٕبساٖ ٕٔىٗ اػز سشؿح

 سٛا٘ذ ٔیٞب  ٞب ٚ لبسچ ٞبی ثبوششیبیی سٛػظ ا٘ٛاع ٚیشٚع ػفٛ٘ز ثش

  .(50،49) وّٛ٘یضٜ ؿٛد

STAT1 gain of function mutation 

 whole exomeثب اػشفبدٜ اص سىٙیه  2011دس ػبَ 

sequencing   ٖٛٔٛسبػیgain of function  ٖدس طSTAT1 

ٞبی وب٘ذیذیبصیغ جّذی ٔخبعی ٔضٔٗ  ػّز ثٝ ػٙٛاٖ یىی اص

ٞبی ٚاثؼشٝ ثٝ  ٞبی ػیشٛوبیٗ ایٗ ٔٛسبػیٖٛ دبػخ ؿٙبخشٝ ؿذ.

STAT1 دٞذ. فؼبِیز ثیؾ اص حذ  سا افضایؾ ٔیSTAT1  ٝث

  IL17ٞبی سش ثٝ ٟٔبسوٙٙذٜ ٞبی لٛی ٚ دبػخ ٞب ایٗ ػبیشٛوبیٗ

ثبػض  INF-Ƴ,INF-α/βٚIL27 ٔظُ  STAT1ٚاثؼشٝ ثٝ 

ؿٛد. ػفٛ٘ز جّذی  ٔی IL22 ،IL17A  ٚIL17F ا٘ؼذاد ٔؼیش

 ػفٛ٘ی دس ایٗ ثیٕبساٖ اػز سشیٗ سظبٞش ٔخبعی ٔضٔٗ ؿبیغ

ٞب ؿشٚع  ٔخبط دٞبٖ ٚ ٘بخٗ % ثیٕبساٖ(. ثیٕبسی خفیف دس98)

ٝ ػٕز دسٌیشی ؿذیذسش اٚسٚفبس٘ىغ، اصٚفبٌٛع ٚ ؿٛد أب ث ٔی

ٔؼشؼذ  چٙیٗ ٞٓ. ایٗ افشاد وٙذ ٔی٘بحیٝ ط٘یشبِیب دیـشفز 

ٞبی دسٔبسٛفیشی دٛػز ٚ ٘بخٗ ٚ ٘بحیٝ اػىبِخ ثب  ػفٛ٘ز

 ٘بدس ٞبی سشیىٛفیشٖٛ ٚ ٔیىشٚػذٛسْٚ ٘یض ٞؼشٙذ. ثٝ عٛس ٌٛ٘ٝ

ٞبی ٟٔبجٓ ثٝ كٛسر وب٘ذیذیبصیغ ٟٔبجٓ ٔٙشـش،  ػفٛ٘ز

وؼیذیٛایذٚٔبیىٛصیغ ٔٙشـش، ٞیؼشٛدلاػٕٛصیغ ٚ وٛ

ٔٛوٛسٔبیىٛصیغ ٔٙشـش دس ایٗ ثیٕبساٖ ٌضاسؽ ؿذٜ اػز. 

غ، ػیٕذّى ٞبی ٚیشٚػی ؿبُٔ ٞشدغ ػفٛ٘ز

 ٚیشٚع ٚ ثبس اثـشبیٗ صٚػشش،وٛ٘شبطیٛصْٚ، ٚسیؼلا ِٔٛٛػىْٛ

ایٗ افشاد دیذٜ ؿذٜ اػز. ثؼیبسی اص ایٗ  ػبیشٍٛٔبِٛٚیشٚع دس

دٞٙذ وٝ دس فشْ دٛػشی  اسٛایٕیٛ٘یشی ثشٚص ٔی ثیٕبساٖ سظبٞشار

 دس (50-52) وٙذ ٔیثٝ ؿىُ ٚیشیّیٍٛ ٚ دؼٛسیبصیغ ثشٚص 

اػشؼذاد ثٝ  ٞبی حیٛا٘ی ٔـخق ؿذٜ وٝ ػلاٜٚ ثش ٕ٘ٛ٘ٝ

طٖ  ٞبی ٞششٚصیٍٛع دس ٞبی وب٘ذیذایی ٔٛسبػیٖٛ ػفٛ٘ز

STAT1 ٞبی ٌبٔب ٞشدغ ٚیشٚع  اخشلاَ دس وٙششَ ػفٛ٘ز

دیٍشی دس ثیٕبساٖ ثب  دس ٔٛاسد ٘بدس .(52-54) ؿذٜ اػز

دٔٛدیىٛصیغ  STAT1دس  gain of function ٔٛسبػیٖٛ

ٞبی اسیشٕبسٛ دبدِٛٛدبػچٛلاسثٝ فشْ  كٛسر ساؽ ٌضاسؽ ؿذ وٝ ثٝ

 ٘بحیٝ كٛسر، ثّفبسیز ٚ ٞبی ػغحی ٚ ػٕمی دس فِٛیىِٛیز

٘بحیٝ ٌشدٖ سظبٞش وشدٜ ثٛد.  دس ضبیؼبر اٌضٔبسٛییذ اسیشٕبسٛ

  .(55) دؼی دٛػز ٔبیز دٔٛدوغ سا ٘ـبٖ دادٕ٘ٛ٘ٝ ثیٛ

 Autoimmune polyendocrinopathy candidiasis 

ectodermal dysplasia (APECED) 

APECED  ثیٕبسی ٔٛ٘ٛط٘یه ٘بدسی اػز وٝ ثٝ ػّز

AIRE (Autoimmune regulator gene )ٔٛسبػیٖٛ دس طٖ 

 ٔـخلبر ثیٕبسی ؿبُٔ وشٚ٘یه ٔٛوٛوٛسب٘ئٛع ؿٛد. ایجبد ٔی

ثٝ كٛسر  وب٘ذیذیبصیغ، ِٔٛشی اسٌبٖ اسٛایٕیٛ٘یشی وٝ ٔؼٕٛلاً

، ٞیذٛدبساسیشٚییذی ٚ ثیٕبسی  سشیبد وب٘ذیذیبصیغ جّذی ٔخبعی

 سشیبد ؿبیغ ثیٕبسی، ػلائٓ دیٍش دس وٙبس آدیؼٖٛ سظبٞش ٔیبثذ.

ٞبی وٟیشی، ٞیذٛدلاصی ا٘بُٔ د٘ذاٖ، ٚیشیّیٍٛ،  ؿبُٔ ساؽ

. ٔشبػفب٘ٝ اوظشیز ثیٕبساٖ ذثبؿ ٔیآِٛدؼی، وشاسٛوٛ٘ظوشیٛیز 

ػلایٓ  لجُ اص سشیبد ولاػیه خٛد، دیٍش APECEDٔجشلا ثٝ 

ِزا ٕٔىٗ اػز سـخیق ثیٕبسی ثب  دٞٙذ ٚ ثیٕبسی سا ثشٚص ٔی

كٛسر ثٍیشد. دس ٔیبٖ سظبٞشار ؿبیغ ٚ صٚدسع ثیٕبسی  سبخیش

ٔشیىبی ؿٕبِی ٚ جٙٛثی لجُ اص سشیبد ولاػیه آوٝ دس وٛدوبٖ 

ٞبی وٟیشی ٚ  ای، ساؽ ء جزة سٚدٜؿٛد ػٛ دیذٜ ٔی

ٞبی وٟیشی دسایٗ ٌشٜٚ اص  ٞیذٛدلاصی د٘ذا٘ی اػز. ساؽ

ثیٕبساٖ فشوب٘ؼی ثٝ ا٘ذاصٜ ضبیؼبر وب٘ذیذایی داسد ٚ ثٝ كٛسر 

ٞب ٚ  ا٘ذاْ غیشخبسؽ داسی اػز وٝ دس ضبیؼبر ٔبوِٛٛدبدٛلاس

ؿٛد ٚ ثٝ ػّز ػٛأُ ٚیشٚػی،  اٍ٘ـشبٖ دب دیذٜ ٔی

ٞبی سحشیه وٙٙذٜ ٔظُ ست  ٍش دذیذٜٚاوؼیٙبػیٖٛ ٚ دی

ثبؿٙذ. ایٗ ضبیؼبر خٛد ٔحذٚد ؿٛ٘ذٜ ٞؼشٙذ ٚ ظشف چٙذ  ٕ٘ی

ػبَ  3-2سٚص سب چٙذ ٞفشٝ ثٟجٛد ٔیبثٙذ أب فشوب٘غ ػٛد آٖ دس 

سـخیق ثیٕبساٖ  دس ٌبٞی سبخیش .(56-58) اَٚ ص٘ذٌی ثبلاػز

ؿٛد  ٔٙجش ثٝ ػٛاسم غیش لبثُ ثشٌـز ٔی APECEDٔجشلا ثٝ 

ٕبساٖ ثب سظبٞشار اسٛایٕیٛ٘یشی ٚا٘ذٚوشیِٙٛٛطیه وٝ ٔشست ِزا ثی
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 ػباظ خليلی 
 

ؿٛ٘ذ ثبیذ اص ِحبػ ایٗ اخشلاَ ٔٛسد ثشسػی لشاس  دچبسػفٛ٘ز ٔی

ٞبی وب٘ذیذایی  ػّز اػشؼذاد ایٗ افشاد ثٝ ػفٛ٘ز .(59) ثٍیش٘ذ

 IL17-A  ،IL17-Fٞبی ضذ جّذی ٔخبعی ٚجٛد اسٛآ٘شی ثبدی

 ٚIL22 (58) ٖ ٚجٛد داسدوٝ دس ػشْ ایٗ ثیٕبسا ثبؿذ ٔی. 

 ( اختلالات فاگوسيتيکphagocytic disorders) Chronic 

granulomatous disease (CGD) 

CGD  1٘مق ایٕٙی ٘ؼجشب ٘بدسی اػز ثب فشوب٘غ سمشیجی 

ٞبی  وٝ ٔجشلایبٖ، اخشلاَ دس اص ثیٗ ثشدٖ ثبوششی 250000ثٝ 

یب وبسبلاص ٔظجز ٔظُ اػشبف اٚسئٛع، ثٛسخِٛذسیب ػذبػیب ٚ ػشاؿ

ٞبی  ٔبسػؼٙغ داس٘ذ. ایٗ ثیٕبساٖ داسای اػشؼذاد ثٝ ػفٛ٘ز

سـىیُ ٌشاِ٘ٛٛٔب ٞؼشٙذ.  ثبوششیبیی، لبسچی ٚ ٔبیىٛثبوششیبیی ٚ

وٙٙذٜ صیش  ٞبی وذ ایٗ ثیٕبسی حبكُ ٔٛسبػیٖٛ دس طٖ

 .ثبؿذ ٔی  NADPH oxidase ٚاحذٞبی وٕذّىغ آ٘ضیٕی

ثٝ اسص ٚ اسٛصٚٔبَ سػؼیٛ  xثیٕبسی ثٝ دٚ فشْ ٚاثؼشٝ ثٝ 

ٞبی لبسچی ٟٔبجٓ ٔظُ آػذشطیّٛع ٚ وب٘ذیذا  سػذ. ػفٛ٘ز ٔی

یٙذ. آ ایٗ ثیٕبساٖ ثٝ حؼبة ٔی اص ػُّ ٟٔٓ ٔٛسسبِیشی دس

ٞبی ٔبیىٛثبوششیبیی ٔب٘ٙذ ٔبیىٛثبوششیْٛ سٛثشوّٛصیغ ٚ  ػفٛ٘ز

دیٍش سظبٞشار ٟٔٓ ایٗ ثیٕبساٖ ثٝ  ( اصBCGOSIS) ثٛٚیغ

ثب ادیضٚدٞبی  CGDلا ثٝ ثیٕبساٖ ٔجش .(60-63) یٙذآ حؼبة ٔی

ٞبی دٛػشی ٚ احـبیی، ِٙفبد٘یز، دٙٛٔٛ٘ی ٚ  آثؼٝ ٔىشس

دسٔبسیز اغّت یىی اص  .(61)  وٙٙذ اػشئٛٔیّیز سظبٞش ٔی

 . ثشخلافثبؿذ ٔیسظبٞشار اِٚیٝ ثیٕبسی دس دٚسٜ ؿیشخٛاسٌی 

افشذ ایٗ  ٔی اسفبق ؿیشخٛاساٖ دس وٝ اٌضٔبیی ٞبی دسٔبسیز

ٞبی  دشی اٚسیفیـیبَ اػز. ػفٛ٘ز دسٔبسیز یه دشٚػٝ ػفٛ٘ی

  CGDدیٍش سظبٞشار ؿبیغ دٛػشی دس ثیٕبساٖ دیٛط٘یه اص

ٞبی فِٛیىِٛیز، فٛس٘ىّٛصیغ، آثؼٝ  وٝ ثٝ كٛسر ثبؿذ ٔی

% 10حذٚد  .(3 -64) وٙذ ٔیدٛػشی ٚ صسد صخٓ ٕ٘ٛد دیذا 

ٔٛاسد  اسٛایٕیٛ٘یشی ٕٞشاٜ داس٘ذ. دس  CGDثیٕبساٖ ٔجشلا ثٝ

دٛع ٚ ػیؼشٕیه ِٛدٛع ٞٓ دسایٗ ٘بدسی دیؼىٛییذ ِٛ

ٞبی  ثیٕبساٖ ٌضاسؽ ؿذٜ وٝ ثٝ كٛسر فٛسٛػٙؼیشیٛیشی، صخٓ

دٞٙذ. ثٝ  )ٔبلاس ساؽ( خٛد سا ٘ـبٖ ٔی ای دٞب٘ی ٚ ساؽ دشٚا٘ٝ

سػذ وٝ ایٗ افشاد یه سیؼه فبوشٛسی ثشای ثشخی  ٘ظش ٔی

ثیٕبسیٟبی سٚٔبسِٛٛطیه ٔظُ ِٛدٛع، سٚٔبسٛییذ آسسشیز ٚ 

٘ذ وٝ اِجشٝ ٘یبص ثٝ ٔغبِؼبر ثیـششی دس ایٗ ػبسوٛییذٚص داس

ؿیشخٛاساٖ ٔجشلا  ٞبیی اص ویغ سیذٛسر .(65 ،66) صٔیٙٝ اػز

 غیش ٞبی دبدِٛٛٚصیىٛلاس آٖ ساؽ وٝ دس داسد ٚجٛد CGDثٝ 

ٞبی سحشب٘ی ٚ فٛلب٘ی  كٛسسی ٚ اسغٛا٘ی سً٘ دس ا٘ذاْ داس خبسؽ

ٗ حبِز ای وٝ ٘بحیٝ سٙٝ دسٌیش ٘یؼز ٚ عٛسی ؿٛد ثٝ دیذٜ ٔی

ٌبٞی  .(67) ثبؿذ ٔیٞبی اِشٟبثی دٛػز  ٚضؼیز ٘بؿی اص

ایٗ ثیٕبساٖ ثبػض ایجبد  ٔذر دس ٞبی اِشٟبثی عٛلا٘ی دبػخ

ؿٛد.  دٛػز، دػشٍبٜ ٌٛاسؽ ٚ ػغٛح ٔخبعی ٔی ٌشاِ٘ٛٛٔب دس

٘بحیٝ ط٘یشبِیب ٚ دشی آ٘بَ  ٔٛاسد ٘بدسی اص سـىیُ ٌشاِ٘ٛٛٔب دس

دخششا٘ٝ ٌضاسؽ ؿذٜ وٝ ثب سـخیق وشٖٚ اؿشجبٜ ؿذٜ اػز وٝ 

  CGDٞبی ثؼذی ٔـخق ؿذ ثیٕبس ٔجشلا ثٝ  ثؼذ اص ثشسػی

  .(68) ثٛدٜ اػز

 چدیاگ هيگاشی

چذیبي ٞیٍبؿی ثیٕبسی ٘مق ایٕٙی ٘بدسی اػز وٝ ٘شیجٝ 

 LYST(lysosomalٔٛسبػیٖٛ ثبی آِّیه دس طٖ،

trafficking) خلٛكیبر ایٗ ثیٕبساٖ ٘مق ایٕٙی،  . اصثبؿذ ٔی

سٕبیُ ثٝ خٛ٘شیضی اخشلالار ٘ٛسِٚٛطِیه ٚآِجیٙیؼٓ ٘ؼجی 

ػٙذسْ  ٔؼشم خغش چـٓ اػز. ایٗ افشاد دس دٛػز ٚ

ٕٞٛفبٌٛػیشیه ِٙفٛٞیؼشیٛػیشٛصیغ ٞؼشٙذ. ٚجٛد 

 سٛا٘ذ ٔیٞبی ایٗ ثیٕبساٖ  ٞبی سشؿحی طا٘ز دس ِىٛػیز ٌشاَ٘ٛ

ٞبی ٘مق ایٕٙی ثبؿذ وٝ  خٛثی اص ػبیش ثیٕبسی دٞٙذٜ افششاق

ٕٞشاٜ دبسؿیبَ آِجیٙیؼٓ اٚوِٛٛوٛسب٘ئٛع ٞؼشٙذ ٔظُ ػٙذسْ 

اص ٔـخلبر ػِّٛی دس  .(70،69) ٌشیؼّی ٚ ٞشٔٙؼىی دٛدلان

ٞبی ٘ٛسشٚفیُ،  ػَّٛ ٞبی سشؿحی دس ایٗ ثیٕبسی سجٕغ ٌشاَ٘ٛ

اؿىبَ دس سشافیىیًٙ  دلاوز، ِٙفٛػیز، ٔلا٘ٛػیز ثٝ خبعش

. اخشلاَ دس ػیؼشٓ ایٕٙی ایٗ افشاد ثٝ ػّز ثبؿذ ٔیٞب  صیىَٛٚ

ٞب  ٞب ٚ اخشلاَ ػّٕىشد آٖ NK cellسؼذاد ٘شٔبَ یب وبٞؾ یبفشٝ 

ٞب  ٘ٛسشٚدٙی ٚ ػّٕىشد وبٞؾ یبفشٝ ایٗ ػَّٛ چٙیٗ ٞٓ ٚ

اوظشیز ثیٕبساٖ دس دٞٝ اَٚ ص٘ذٌی سـخیق  .(71) ثبؿذ ٔی

،  ٘بؿی اص ػفٛ٘زٞب  آٖ ؿٛ٘ذ ٚ ػّز ٔشي ٚٔیش دس دادٜ ٔی

. دسجٝ آِجیٙیؼٓ ثیٕبساٖ ٔشغیش اػز ثبؿذ ٔی HLHخٛ٘شیضی ٚ 

ٞبی  . ِىٝوٙذ ٔیٞب سا دسٌیش  ، ٔٛ ٚ ٘بخٗ ثیـشش دٛػز ٚ

 ٔٛاسد ٘بؿبیؼی ٕٔىٗ اػز دس ٞیذشدیٍٕب٘شٝ ٚ دٛػز سیشٜ دس
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 پوستی تظاهسات با هوساه اوليه ایونی نقص های بيوازی بس هسوزی

… های ایساى اقی دز دانشجویاى دختس دانشگاهشيوع چ  

 

ٞبی دیٍش  دیذٜ ؿٛد وٝ ٌبٞی ثب سـخیق سش ٘ظادٞبی سیشٜ

ا٘ذاصد. سً٘ ٔٛ  سا ثٝ سبخیش ٔی سـخیق ؿٛد ٚ اؿشجبٜ ٌشفشٝ ٔی

ؿٛد وٝ ثٝ  اغّت ثٝ كٛسر ثّٛ٘ذ، خبوؼششی ٚ ػفیذ دیذٜ ٔی

ای ٚ ٔشبِیه دسخـٙذٌی داسد. ٔـىلار چـٕی  كٛسر ٘مشٜ

ثیٕبساٖ ثٝ كٛسر ػٙجیٝ ٚ ؿجىیٝ ٞیذٛدیٍٕب٘شٝ، فٛسٛفٛثی، 

 ثبؿذ ٔی٘یؼشبٌٕٛع، اػششاثیؼٓ ٚ وبٞؾ حذر ثیٙبیی 

بعی دس ایٗ افشاد ثٝ ؿىُ دشیٛد٘شیز دسٌیشی ٔخ .(73،72،70) 

اػز وٝ ػّز آٖ ثٝ غیش اص اخشلالار ٘ٛسشٚفیّیه ٚ 

ٞبی  ؿٛد دبػخ ٔی ٞب، سلٛس NK cellػیشٛسٛوؼیؼیشی 

ٞب ٘یض دس ثشٚص آٖ  Toll – like receptorایٕٛ٘ٛایٙفّیٕبسٛسی 

سـخیق  ٞبیی وٝ دس یىی اص سٚؽ .(74) ٘مؾ داؿشٝ ثبؿٙذ

ٙٙذٜ ثبؿذ ٔـبٞذٜ ٔٛی ثیٕبس صیش ثیٕبسی ٕٔىٗ اػز وٕه و

وٝ دس افششاق چذیبي  ثبؿذ ٔیٔیىشٚػىخ ٘ٛسی دلاسیضٜ 

ٞبی ٔٛ  ٞیٍبؿی اص ثیٕبسی ٌشیؼّی ٔفیذ اػز. سٍ٘ذا٘ٝ

صیشٔیىشٚػىٛح دلاسیضٜ دس چذیبي ٞیٍبؿی ثٝ كٛسر 

 اص ٞبی ثضسٌشش ا٘ذاصٜ ٔٙظٓ ٚ ٞبی كبف ٚ ٕٞٛاس ثب دیبٔشش ٌشاَ٘ٛ

دسٌشیؼّی ٕ٘ٛ٘ٝ ٔٛ   وٝ حبِی س د. دؿٛ حبِز ٘شٔبَ دیذٜ ٔی

ٞبی ثضسٌشش اص ٘شٔبَ  ٞبی ٘بٕٞٛاس ٚ ٘بكبفی ثب ا٘ذاسٜ حبٚی ٌشاَ٘ٛ

 ٕ٘ٛ٘ٝ چذیبي ٞیٍبؿی ٞؼشٙذ ٚ اص ٞب ثضسٌشش اػز. ٌشاَ٘ٛ

  .(76،75،69)  ا٘ذ ؿفز ٔٛ ٔشٕشوض ؿذٜ ٔشوض دس ثیـشش

 سندزم گسیسلی

ّٛة وٝ ٌشیؼّی اخشلاَ ٘بدسی اػز ثب سٛاسص اسٛصٚٔبَ ٔغ

آٖ ٕٞشاٜ ثب ٘مق  2سٟٙب سیخ  داسای ػٝ فشْ ثبِیٙی اػز ٚ

ثبػض ایجبد  Rab27aایٗ فشْ ٔٛسبػیٖٛ دس طٖ  ایٕٙی اػز. دس

بي ٞیٍبؿی ؿٛد. ثیٕبساٖ دس ایٗ فشْ ٔب٘ٙذ چذی ثیٕبسی ٔی

ٞبی ٔىشسدیٛط٘یه  ػفٛ٘ز ٜ ثب اػشؼذاد ثٝدبسؿیبَ آِجیٙیؼٓ ٕٞشا

وٝ ٌبٞی ثیٕبساٖ سا ثٝ فبص ٞبی داخّی داس٘ذ  دٛػز ٚ اسٌبٖ

HLH ایٗ افشاد  ثشد. دس ٔیNK cell ٚ ٞبT cellٞب دسٌیش٘ذ 

ٞبی دٛػشی ٞٓ دس ایٗ  دس ٔٛاسد ٘بدسی ٌشاِْ٘ٛٛ .(78،77)

 .(79) ثیٕبساٖ ٌضاسؽ ؿذٜ اػز

  نقایص ایونی هوهوزال

ٞبی ٘مق ایٕٙی اِٚیٝ  سشیٗ ثیٕبسی ثبدی اص ؿبیغ ٘مبیق آ٘شی

ٌّٛثِٛیٕٙیب ٞبَ ٔبسن ػٕذٜ ایٗ  یذٌٛبٔبیذ ٚ ٞآ ثٝ حؼبة ٔی

ٞبی  اخشلالار اػز. سظبٞشار ایٗ ثیٕبساٖ ثٝ كٛسر ػفٛ٘ز

اص  .(81،80) ثبؿذ ٔیاخشلالار ٌٛاسؿی  ػیٙٛدِٕٛٛ٘شی ٚ ٔىشس

ثبدی، ثیٕبسی آٌبٔبٌّٛثِٛیٕٙیب وٝ ثٝ  مق آ٘شیٞبی ٘ ثیٗ ثیٕبسی

 اػز ٚ سش ؿبیغ ثبؿذ ٔیٚ اسٛصٚٔبَ سػؼیٛ Xدٚ فشْ ٚاثؼشٝ ثٝ 

ثِٛیٕٙیب ؿذیذسشاػز ٚ ؿشٚع ٞبی اسٛصٚٔبَ آٌبٔبٌّٛ فشْ ٔؼٕٛلاً

ایٗ ثیٕبساٖ ثٝ  ضبیؼبر دٛػشی دس .(82) سشی داسد سع صٚد

ٞبی  كٛسر ػِّٛیز، فشٚ٘ىّٛصیغ، ایىشیٕب ٌبٍ٘شٚ٘ٛصْٚ ٚ آثؼٝ

  .(84،83،81)  ثبؿذ ٔیدٛػشی 

 گيسی نتيجه

 اص ٞب یسثیٕب اص ثؼیبسی جشیبٖ دس وٝ اػز اسٌب٘ی دٛػز

 اص ٌبٞی. ؿٛد دسٌیش اػز ٕٔىٗ اِٚیٝ ایٕٙی ٘مبیق جّٕٝ

 ِزا .ثبؿذ ٔی ایٕٙی ٘مبیق دس دسٌیش اسٌبٖ اِٚیٗ دٛػز اٚلبر

 سشیٗ ٟٔٓ اص یىی ثیٕبساٖ ایٗ دس دٛػشی سظبٞشار ؿٙبخز

 .یذآ ٔی حؼبة ثٝ افشاد ایٗ ٍٞٙبْ صٚد سـخیق فبوشٛسٞبی

 ٘ذاسد. حاهی هالی:

ٛد ٘ذاسد.ٚج تؼازض دز هنافغ:
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Introduction: Primary immunodeficiencies (PID) are rare heterogeneous disorders with defects in which 

one or more components of the immune system are malfunctioning. Clinical presentations of the patients 

according to type of immunodeficiency are variable. The majority of these patients are susceptible to 

infections depending on the type of disorder. In these patients, one of the most important and common 

symptoms is a skin manifestation that in many cases helps to diagnose the disease. Skin symptoms can 

include infectious-inflammatory-autoimmune-allergic manifestations and malignancies. In some cases, skin 

involvement can be the initial manifestation of immunodeficiency diseases, so understanding the relationship 

between the type of primary immunodeficiency and the type of skin involvement is very important in 

diagnosing the disease. The majorities of skin diseases are not pathogenomonic in primary 

immunodeficiencies and may be seen in other diseases with normal levels of immunity. However, there are 

numerous skin findings that are so characteristic of immunodeficiency diseases that it is necessary to 

evaluate the immune system. 

Conclusion: Skin is an organ that may be involved in many diseases, including primary immunodeficiency. 

Sometimes skin is the first organ involved in immune deficiencies. Therefore, recognizing skin 

manifestations in these patients is one of the most important factors in early diagnosis of these people. 
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