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آرشیواشاره

  75درصد از بيماران نادر را
 كودكان  تشكيل  مي‌دهند

7 اسفند ۱۳۹۰ ايرنا: مديرعامل بنياد بيماري‌هاي ��
نادر گف��ت: ‌75درصد از مبتلايان ب��ه بيماري‌هاي 
نادر را كودكان تش��كيل مي‌دهند. علي داووديان به 
مناسبت روز جهاني بيماري‌هاي نادر )نهم اسفند( 
اف��زود: بيماري‌هاي ن��ادر ب��ه بيماري‌هايي اطلاق 
مي‌شود كه داراي فراواني كمتر از پنج نفر در ‌10هزار 
نفر اس��ت. وي گفت: به علت ميزان شيوع كم اين 
نوع بيماري‌ها در جامعه، تشخيص آنها نيز به سختي 
امكانپذير اس��ت. داووديان ادامه داد: اين بيماري‌ها 
ب��ه تدريج، باعث ناتواني ف��رد در انجام فعاليت‌هاي 
شخصي مي‌ش��وند و اس��تقلال فردي اين بيماران 
را از بي��ن مي‌برند. وي با بيان اينكه ‌15هزار نفر كه 
مبتلا به بيماري‌هاي نادر هستند، در كشور شناسايي 
شده‌اند، گفت: اين بيماري در اندام‌هاي مختلف مانند 
مغز و اعصاب، عضلات، استخوان‌ها، چشم، پوست، 
گوش، دس��تگاه گ��وارش و اندام‌ه��اي داخلي بروز 
مي‌كند. داووديان ادامه داد: اين در حالي اس��ت كه 
بيماري‌هاي پوستي و عصبي عضلاني در بيماري‌هاي 
نادر شايع‌تر است كه از جمله آنها مي‌توان به بيماري 

پوستي )EB( اشاره كرد. 

شناسايي 58 بيماري نادر در كشور
27 ش�هريور 1390: علي داوودي��ان با بيان اينكه ��

تاكنون صد‌هزار نفر در كش��ور عضو كارت س�المت 
نادر ش��دند، يادآور ش��د: تعداد بيماران نادر در كشور 
روبه افزايش اس��ت. وي عصر شنبه در جلسه كارگروه 
سلامت و امنيت غذايي مازندران در ساري افزود: اين 
اطل��س كه حاوي اطلاعات تمام��ي بيماري‌هاي نادر 
كش��ور بوده تا تيرماه امسال با همكاري دانشگاه علوم 
پزشكي مازندران چاپ مي‌شود. وي خاطرنشان كرد: 
تاكنون 58 نوع بيماري نادر در كشور شناسايي شده 
اس��ت و شش تا هشت‌هزار نوع بيماري نادر در جهان 
وجود دارد. مديرعامل بنياد بيماري‌هاي نادر كشور با 
اش��اره به اينكه اين بنياد در حال توليد كارت سلامت 
نادر در كش��ور است، تصريح كرد: بيماراني كه دارنده 
اين كارت ش��وند، مي‌توانند از تخفيفات ويژه خدمات 
بيمه ايران و هتل‌هاي كشور برخوردار شوند. وي با بيان 
اينكه تاكنون صد‌هزار نفر در كشور عضو كارت سلامت 
نادر شدند، يادآور شد: تعداد بيماران نادر در كشور روبه 

افزايش است.
 

 بيماري‌هاي نادر در ايران 
فاقد بانك جامع اطلاعاتي است

27 بهمن 1390سلامت نيوز: دبير همايش علمي ��
روز جهاني بيماري‌هاي نادر با اشاره به نبود اطلاعات 
كافي درخصوص آمار و وضعيت بيماري‌هاي نادر در 
كش��ور، افزود‌: بايد در زمينه مبتلايان اين بيماري‌ها 
همانن��د بيماري‌هاي��ي مثل تالاس��مي و هموفيلي، 
بانك اطلاعاتي كاملي در كش��ور جمع‌آوري ش��ده و 
برنامه‌هاي ويژه‌اي ب��راي حمايت از اين بيماران اجرا 
شود. غلامرضا زماني خاطرنشان كرد: بيماري‌هاي نادر 
به بيماري‌هايي اطلاق مي‌شود كه ميزان فراواني آنها 
كمتر از يك نفر در هر ‌10هزار نفر است. تاكنون حدود 
هفت‌هزار بيماري نادر در دنيا شناس��ايي شده‌اند كه 
به دليل شيوع پايين اين بيماري‌ها كه عمدتا مزمن، 
پيش��رفت‌كننده و حاد ش��ونده هستند، تشخيص و 
درمان آنها با دش��واري‌هاي زيادي مواجه است. عضو 
هيات علمي دانشگاه علوم پزشكي تهران تصريح كرد: 
با توجه به چالش‌ها و مسايل خاص بيماري‌هاي نادر 
و اهميت اطلاع‌رساني و تبادل‌نظر جامعه پزشكي در 
اين خصوص روز 29 فوريه )نهم اسفند( به عنوان روز 
جهاني بيماري‌هاي نادر در س��طح بين‌المللي گرامي 

داشته مي‌شود. 

هزينه‌ سنگين درمان بيماران نادر 
تحت پوشش بيمه نيست

پنج�م مه�ر اس�فند 1390: عض��و هيات‌مدي��ره ��
بني��اد بيماري‌هاي نادر گفت: هزينه س��نگين درمان 
بيماري‌هاي نادر تحت‌پوش��ش بيمه نيست و در حال 
رايزني ب��ا وزارت بهداش��ت براي بيمه اي��ن بيماران 
هستيم. حميدرضا ادراكي در آستانه همايش روزجهاني 
بيماري‌هاي نادر اظهار داش��ت: مسوولان مربوطه در 
وزارت بهداشت حتي ابراز تمايل كرده‌اند كه مراكزي را 
به طور ويژه به اين بيماران اختصاص دهند اما هنوز در 

اين زمينه به جمع‌بندي نهايي نرسيده‌ايم. 
وي تصريح كرد: حدود 10 تا ‌12هزار بيماري نادر 
در جهان شناخته شده اما بنياد بيماري‌هاي نادر تنها 
توانسته است، روي 40 تا 50 نوع از اين بيماري‌ها كه 
در كشور شايع‌تر است، كار كند. عضو هيات‌مديره بنياد 
بيماري‌هاي نادر افزود: بيماري‌هاي نادر در اندام‌هاي 
مختلف مانند مغز و اعصاب، عضلات، اس��تخوان‌ها، 
چشم، پوست، گوش و حلق و بيني، اندام‌هاي داخلي 
و دستگاه گوارش بروز مي‌كند، اما بيماري‌هاي پوستي 
و عصبي عضلاني ش��ايع‌تر هس��تند كه از جمله آنها 

مي‌توان به )EB( و ديستروفي اشاره كرد. 
ادراك��ي درب��اره محدودي��ت بيماري‌ه��اي نادر 
شناسايي ش��ده در ايران گفت: بس��ياري از پزشكان 
اط�الع ندارند كه مي‌توانند بيماران نادر را به س��ايت 
بنياد بيماري‌هاي نادر معرفي كنند، بنابراين ما در حال 
حاضر نمي‌توانيم درباره تعداد و انواع ناش��ناخته اين 
بيماري در ايران اظهارنظر كنيم. البته پزشكان ايراني 
از تخصص كافي برخوردار هستند اما اطلاعات لازم را 
درباره راه‌هاي معرفي اين بيماران به بنياد، آموزش آنها 
و نحوه برخورد با بيمار‌هاي نادر و خدمات تشخيصي 

درماني و توانبخشي بنياد بيماري‌هاي نادر ندارند. 

بيماري »نادر« چيست؟
بيماري‌هاي نادر، به بيماري‌هايي اطلاق مي‌شود ��

ك��ه داراي فراواني كمتر از پنج نفر در 10 هزار نفر 
است. اين شيوع كم باعث شده است كه تشخيص 
اين بيماري‌ها، به سختي امكان‌پذير باشد. تاكنون 
بين ش��ش تا هش��ت هزار بيماري نادر، در جهان 
شناس��ايي ش��ده‌اند. از مش��خصات اين بيماري‌ها 

مي‌توان به اين موارد اشاره كرد.
اي��ن بيماري‌ه��ا، مزم��ن، پيش��رفت‌كننده و 
حادشونده هس��تند و اصولا زندگي بيمار را تهديد 

مي‌كنند.
اي��ن بيماري‌ها به تدريج، باع��ث ناتواني فرد در 
انجام فعاليت‌هاي شخصي‌اش مي‌شوند و استقلال 

فردي وي را از بين مي‌برند.
تشخيص اين بيماري‌ها، مشكل و همراه با تاخير 

است.
معالجه موثر ندارند.

80 درصد اين بيماري‌ها منشاء ژنتيكي دارند.
75 درص��د از مبتلايان به اي��ن نوع بيماري‌ها، 

كودكان هستند.
بني��اد بيماري‌ه��اي ن��ادر،‌ در اي��ران نهادهاي 
غيردولتي و غيرانتفاعي اس��ت كه درصدد اس��ت 
با بهبود كيفيت زندگ��ي مبتلايان به بيماري‌هاي 
ن��ادر، از طريق افزايش آگاهي مبتلاي��ان، خانواده 
آنان و جامعه، ارايه كمك‌هاي تشخيصي و درماني 
غيردارويي، همكاري با جامعه پزش��كي در راستاي 
تحقيقات كاربردي، هم��كاري با مراكز تحقيقاتي 
خارج از كشور، تش��كيل بانك اطلاعات بيماران و 
ايجاد يك مركز اطلاع‌رس��اني، ‌بخش��ي از نيازهاي 

بيماران را برطرف كند.
معمولا مهم‌ترين اهداف و ماموريت‌هاي اين‌گونه 

بنيادها در سرتاسر جهان عبارت است از:
1- آگاه ك��ردن افراد مبتلا به بيماري‌هاي نادر، 
خانواده آنان در جامعه درخصوص بيماري و افزايش 

امور به زندگي در مبتلايان به بيماري‌هاي نادر.
بنياد قصد دارد به كمك ساير نهادها و موسسات 
موثر در حوزه فرهنگ، با بسط و گسترش اطلاعات 
مربوط به بيماري‌هاي نادر در جامعه، گامي موثر در 

پيشگيري از بروز اين بيماري‌ها بردارد.
2- ارايه كمك‌هاي تشخيصي و درمان غيردارويي

اين بنياد با در نظر گرفتن مشكلات موجود براي 
تشخيص اين بيماري‌ها، سعي دارد با ايجاد سيستم 
ارجاع منظم ميان كلينيك‌هاي تشخيصي به صورت 
متمركز و غيرمتمركز، سرعت تشخيص بيماري‌ها را 

افزايش دهد.
3- همكاري با جامعه پزشكي كشور درخصوص 
شناسايي اين بيماري‌ها و تشويق در راستاي انجام 

تحقيقات كاربردي
با توجه به گس��تردگي و تنوع اي��ن بيماري‌ها، 
در اي��ن بخ��ش، بني��اد در راس��تاي جهت‌دهي به 
مطالع��ات كارب��ردي و حماي��ت از آن، درخصوص 
بيماري‌هاي نادر و انتش��ار مقالات علمي مرتبط با 
دستورالعمل‌هاي مربوط به انتشار مدارك علمي در 
مجلات علمي داخل��ي و خارجي با ايجاد يك دفتر 
مطالعات كاربردي، اقدام به برقراري ارتباط منظم با 
انستيتوها و پژوهشكده‌هاي تخصصي سراسر كشور 

خواهد كرد.
4- همكاري‌ه��اي مداوم ب��ا مراكز تحقيقاتي 
خارج از كشور در راستاي تبادل داده‌ها و استفاده 
از تحقيقات صورت‌گرفته در اين بخش به وسيله 
آن��ان توضيح اينك��ه در قاره اروپا از س��ال 1997 
ميلادي، 479 نهاد مربوط به بيماري‌هاي نادر در 
 )Eurordis( قالب بنياد بيماري‌هاي نادر اروپ��ا
فعالي��ت خود را آغ��از كردند و ه��زار و 200 نوع 
بيماري را تحت پوشش خود دارند. در قاره آمريكا 
نيز، اين مجموعه‌ها در قالب Nord گرد هم آمد 
و ب��ه حمايت از بيماران مبتلا به بيماري‌هاي نادر 

پرداخته‌اند.
5- ايجاد يك پايگاه جمع‌آوري اطلاعات مربوط 
ب��ه بيماري‌هاي ن��ادر و تعيين نقش��ه توزيع اين 

بيماري‌ها در كشور
به منظ��ور جهت‌دهي ب��ه تحقيق��ات و انجام 
اقدامات موثر در اين بخش، بنياد سعي دارد در يك 
پروژه بلندمدت، به صورت پايگاهي قابل اعتماد براي 
جم��ع‌آوري منظم داده‌هاي بيماران ن��ادر در ايران 
درآيد. زيرساخت‌هاي نرم‌افزاري و سخت‌افزاري لازم 

براي اين امر به صورت كامل فراهم شده است. 
6- ايجاد يك مركز اطلاع‌رساني و پايگاه رسانه‌اي 

در فضاي مجازي )سايت اينترنتي(
اين پايگاه با هدف دسترسي بيماران، متخصصان 
و علاقه‌مندان به آخرين دستاوردهاي پژوهشي در 
داخل و خارج كش��ور در حوزه بيماري‌هاي نادر، به 
نشاني htpp://www.radoir.corr تاسيس شده 

است. 
7- ايجاد مراكز آموزش��ي براي توانمندس��ازي 
مبتلايان به اين بيماري‌ها، جهت فعاليت در عرصه 

اقتصادي و بازيابي استقلال فردي
در اين بخش، بنياد، هم ايجاد فضاي آموزش��ي 
و هم تربيت نيروي انس��اني متخصص را به عنوان 
پيش‌نياز مدنظر قرار داده و در اين راستا سازوكارهاي 

اجرايي مناسب و طراحي كرده است. 
8- تاسيس مراكز حرفه‌اي نگهداري بيماران 

با توجه به مش��كلات و ناراحتي‌هاي مرتبط با 
نگهداري اين بيماران به وس��يله خانواده‌هاي آنان، 
اين مجموعه قصد دارد با تاس��يس مراكزي جهت 
نگهداري اي��ن عزيزان در محيط��ي آرام با كادري 
آموزش‌ديده و مجرب، ضمن ارايه خدمات نگهداري 
و آموزش��ي مناس��ب به بيماران، بخشي از تالمات 

خانواده‌هاي مبتلايان را كاهش دهد. 
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فريده عنايتي 

فهرستي از انواع بيماري‌هاي »نادر« در كشور

بچه‌هاي پروانه‌اي

محمدرضا ‌14ساله است با پوست سفيد و چشماني عسلي 
رنگ. او از جمله بچه‌هايي اس��ت كه علاوه بر داش��تن نوعي 
بيماري، ش��اگرد اول مدرسه است؛ بيماري‌اي كه باعث شده 
بدن او بر اثر كوچك‌ترين ضربه‌اي زخم شود؛ زخم‌هايي كه به 
گفته خودش وقتي بزرگ و عميق باشد خيلي درد مي‌گيرد 
و اذيتش مي‌كند. محمدرضا به دليل داش��تن اين بيماري به 
مراكز درماني مي‌رود ك��ه در آنجا با بچه‌هايي مانند خودش 
روبه‌رو مي‌شود. اين بچه‌ها همگي به دليل داشتن پوست‌هايي 
حس��اس و پرك پرك، مانند بال پروانه به بچه‌هاي پروانه‌اي 
معروفند؛ پوستي كه مانند بال پروانه‌ها با كوچك‌ترين ضربه‌اي 
زخم مي‌شود؛ زخم‌هايي كه از لحظه به دنيا آمدن محمدرضا 
تا به امروز با او بوده و باعث ش��ده تمام انگشت‌هاي بدنش به 
هم بچس��بد. او يكي از بچه‌هاي پروانه‌اي است كه از پروانه‌اي 
بودنش خسته ش��ده، چرا كه تمام ظرافت و زيبايي او پشت 
پانسمان‌هاي هميشگي‌اش مخفي است؛ پانسمان‌هايي كه به 
دليل پروانه‌اي بودن پوس��تش مثل بال پروانه هميشه همراه 
اوست. شايد در شرايط عادي يكي از آرزو‌هاي بچگانه، مي‌تواند 
پروانه‌اي بودن باشد، ولي براي بچه‌هاي پروانه‌اي، پروانه نبودن 
تبديل به آرزو شده است. بچه‌هاي پروانه‌اي مبتلا به بيماري 
پوستي نادري هستند كه به طور ژنتيكي و مادرزادي به آنها 
رسيده است. محمدرضا و ديگر بچه‌هاي پروانه‌اي پوست‌هايي 
حس��اس و پرك‌پرك دارند، به طوري كه حتي ريزش آب از 
دوش حم��ام هم مي‌تواند بدن آنه��ا را زخم كند و تاول‌هايي 

بزرگ و عميق در بدن‌شان به وجود آورد. 
اسم علمي بيماري بچه‌هاي پروانه‌اي، اپيدرموليز بولوز است 
كه به آن EB هم گفته مي‌ش��ود. اين بيماري به علت جهش 
در كراتي��ن keratin يا كلاژن ژن پديد مي‌آيد كه در نتيجه 
كمبود پروتئين در لايه‌هاي پوست است. در واقع پوست داراي 
لايه خارجي و يك لايه دروني‌تر اس��ت. در حالت عادي بين 
اين دو لايه پروتئين ساخته مي‌شود و اين پروتئين به صورت 
يك ترمز عم��ل مي‌كند كه از لغ��زش دو لايه روي يكديگر 
جلوگيري مي‌كند. در صورتي‌كه در پوست بيمار EB اين اتفاق 
نمي‌افتد در نتيجه پوست بسيار شكننده و حساس است و با 
كوچك‌ترين ضربه، سايش يا اصطكاك دچار تاول مي‌شود و 
چون پوست اين بچه‌ها شبيه بال پروانه بسيار شكننده است و 
با كوچك‌ترين تلنگري آسيب مي‌بيند به آنها بچه‌هاي پروانه‌اي 
مي‌گويند. البته در نوع شديد و متوسط علاوه بر پوست، مخاط 
و اندام‌هاي داخلي مثل چشم، مري، دهان، حلق، روده‌ها، اندام 
تناسلي، چسبيدگي انگشت‌ها و ناخن‌ها، نيز در‌گير مي‌شوند. 

با وجود اينكه انگش��تان دست محمدرضا بر اثر زخم‌هاي 
پي‌درپي به هم چس��بيده و ناخن‌هاي��ش از بين رفته ولي او 

شاگرد اول مدرسه است. 
زهراي ‌12س��اله از ديگ��ر بچه‌هاي پروانه‌اي اس��ت اما او 
نتوانس��ته مانن��د محمدرضا به مدرس��ه برود. زه��را جثه‌اي 
كوچك‌تر از همسن و س��ال‌هاي خودش دارد و گوشه‌گير‌تر 
است. مادرش مي‌گويد: »زهرا آنقدر ضعيف بود كه نتوانستم 
به مدرس��ه ببرمش. الان هم تمام انگشت‌هاي دستش به هم 

چسبيده. چون دايم بدنش تاول مي‌زند.«
تاول‌هاي بزرگ درد مش��ترك بچه‌هاي پروانه‌اي اس��ت 
كه باعث مي‌شود بدن‌هايش��ان هميشه پانسمان باشد. مادر 
محمدطاهاي دو‌ساله هم مي‌گويد: »اگر اصطكاك روي پوست 
پسرم ايجاد شود بدنش تاول مي‌زند. براي حمام كردنش هم 

بايد داخل وان ببريمش.«
به گفته او، در كل خانواده هم چنين مشكلي وجود نداشته 
اس��ت ولي به گفته پزش��ك محمدطاها، اين بيماري نادر و 
ژنتيكي است و شايد ژن‌هاي جهش‌يافته باعث بروز آن شده 
باش��د.  اصولا به هر بيماري كه از هر 10 هزار نفر پنج نفر به 
آن مبتلا شوند، بيماري نادر گفته مي‌شود. بچه‌هاي پروانه‌اي 
هم به دليل كم‌تعداد و ناشناخته بودن و غيرقابل درمان بودن 

بيماري‌شان از بيماران نادر به حساب مي‌آيند. 
ب��ه گفته »علي داووديان«، رييس بنياد بيماري‌هاي نادر، 

در ايران 12هزار نفر مستقيم و يك‌ونيم ميليون نفر هم مانند 
خانواده‌ها و پرستاران و افراد ديگر به صورت غيرمستقيم درگير 

اين افراد هستند. 
داووديان درباره بيماري‌هاي نادر مي‌گويد: »هنوز بسياري 
از بيماري‌ه��اي نادر ك��ه در دنيا وجود دارن��د، در ايران بروز 
نكرده‌اند. چرا كه كشور‌هاي صنعتي با بيش از 50 سال صنعتي 
بودن به اين بيماري‌ها مبتلا شده‌اند كه ما هنوز به اين ميزان 
صنعتي بودن نرسيده‌ايم. به عبارتي صنعتي بودن در ژن‌ها اثر 
مي‌گذارد. مثلا سيگار كشيدن شايد روي فرد و نسل بعدي‌اش 
اثر نداشته باشد ولي روي ژن سه نسل بعدش اثر‌گذار است.« 
رييس بنياد بيماري‌هاي نادر مي‌گويد: »بين شش تا هشت 
هزار نوع بيماري نادر در دنيا وجود دارد كه شيوع آنها كم است 

و حدود 200 نوع آن مبتلايان بيشتري دارد.«
از بين 200 بيماري نادر كه در دنيا شيوع بيشتري دارد 57 
نوع از آن در ايران شناخته‌شده است كه مهم‌ترين آنها بچه‌هاي 
پروانه‌اي و رماتيس��م فصلي است كه مخارج بسيار زيادي هم 
دارند. مثلا ليلا كه مبتلا به بيماري رماتيس��م فصلي اس��ت 
تاكنون 180ميليون تومان براي عمل مفصل‌هاي بدنش هزينه 
كرده اس��ت. داووديان درباره بيش��ترين و گران‌ترين بيماري 
نادر مي‌گويد: »as يا رماتيسم مفصلي بيشترين و گران‌ترين 
بيماري اس��ت. به طوري كه به نظر مي‌رسد پنج هزار نفر در 
تهران درگير اين بيماري هس��تند كه براي يك نوع بيماري 
عدد وحشتناكي است. هزينه اين بيماري هم به گونه‌اي است 
كه تك‌تك مفصل‌هاي موجود در بدن بايد نگهداري و احيانا 
تعويض ش��ود.«بچه‌هاي پروانه‌اي هم، مخارج درمانى فراوانى 
دارند كه خيلي از آنها تحت پوشش هيچ بيمه‌اى قرار ندارند. 
مادر زهرا هم درباره هزينه جدا كردن انگشت‌هاي دست دختر 
پروانه‌اي مي‌گويد: »هر عمل 10ميليون تومان است كه البته 
دكتر‌ها مي‌گويند برگشت‌پذير است و بعد از چند سال دوباره 

انگشت‌ها به هم مي‌چسبد.«
به گفت��ه م��ادران بچه‌ه��اي پروان��ه‌اي حت��ي باند‌ها و 
پانسمان‌هاي معمولي باعث ايجاد تاول در بدن بچه‌ها مي‌شود. 
باند‌ه��اي مخصوصي هم كه در داروخانه‌ه��ا وجود دارد ‌گران 
اس��ت. يكي از آنها مي‌گويد: »بسته شدن انگشت‌ها خارج از 
كنترل اس��ت و هزينه باز كردن آنها هم چند ميليون تومان 
اس��ت. درمان درست و حس��ابي‌اي هم براي چسبيده نشدن 

انگشت‌ها وجود ندارد.«

انجمن‌ها و بنياد بيماري‌هاي نادر
طي چند سال گذشته بنياد و انجمن‌هايي به وجود آمده 
تا بتوانند به اين افراد كمك كنند. بنياد بيماري‌هاي نادر براي 
افرادي كه مبتلا به چنين بيماري‌هايي هستند اقداماتي انجام 
مي‌ده��د. افراد مي‌توانند با مراجعه به اين مركز ثبت‌نام كنند 
و با مراكز درماني خاص بيماري‌ش��ان آشنا شوند. از اقدامات 
اين مركز برگزاري همايش‌ها و تشكيل انجمن‌هاي خاص آن 
بيماري‌هاست. تش��كيل انجمن بيماران EB از اقدامات اين 
بنياد است. در اين انجمن حدود 200 خانواده‌اي كه بچه‌هاي 
پروانه‌اي دارند عضو هس��تند؛ خانواده‌هايي مانند خانواده‌هاي 
زهرا، محمدطاها و محمدرضا. اي��ن خانواده‌ها هر چند وقت 

يك‌بار دور هم جمع مي‌شوند. 
ساعت 10صبح است و خانواده‌ها با بچه‌هاي پروانه‌اي‌شان 
كه بيشترشان هم پانسمان هستند كم‌كم براي جلسه حاضر 
مي‌ش��وند. مرضي��ه كه 40س��ال دارد و از اي��ن بيماري رنج 
مي‌ب��رد و حالا در انجمن هم ش��ركت ك��رده و خود مجري 
جلسه است، مي‌گويد: »اين بيماري مسري نيست ولي چون 
پيداس��ت و چه��ره زيبايي هم ندارد اص��ولا برخورد خوبي با 
اين بچه‌ها نمي‌ش��ود. بچه‌هايي را داريم كه چون در مدرسه 
همكلاسي‌هايش��ان چيزي از دس��ت آنها نمي‌گيرند و از آنها 

دوري مي‌كنند، ديگر به مدرسه نرفته‌اند.« 
بيماري بچه‌هاي پروانه‌اي در بعضي مواقع باعث مرگ آنها 
مي‌شود. مرضيه مي‌گويد: »مادري، بچه پروانه‌اي را آورده بود تا 
ياد بگيرد كه چگونه صدمه بيشتري به فرزندش نزند. در طول 
مدتي كه پانسمان‌هاي بچه را عوض مي‌كردم گريه نمي‌كرد، 
روز بعد كه پيگير ش��دم فهميدم كه توي ريه‌اش تاول زده و 

همان باعث خفگي نوزاد شده است.«
مادر محمد‌طاها هم كه در انجمن شركت كرده، مي‌گويد: 
»اين بيماري آنقدر ناشناخته اس��ت كه خانواده‌ها و بيماران 
نمي‌دانند كه بايد چه كاري انجام دهند، حتي آزمايشگاه‌ها هم 
كه مي‌خواهند از دست بچه خون بگيرند كلي آسيب به آنها 
مي‌زنند.« مادر زهرا در حالي كه به ديگر بچه‌هاي پروانه‌اي در 
جمع نگاه مي‌كند، مي‌گويد: »بچه من كه به دنيا آمد پاهايش 

پوست نداشت. اصلا نمي‌توانستم زهرا را در آغوشم بگيرم.«
انواع بيماري‌هاي نادر

وضعيت سه دانشجو از يك خانواده را تصور كنيد كه بين 
19 تا 23 سالگي ديگر نتوانستند از روي تخت بلند شوند. هنوز 

علت بيماري آنها مشخص نشده است. اين سه نفر كه در يزد 
زندگي مي‌كردند دچار يك بيماري نادر بودند كه حتي اس��م 
آن هم هنوز ناشناخته است. اما بيماري‌هاي نادر ديگري هم 
وجود دارند كه شناخته‌شده هستند يعني اسم دارند ولي روش 

درمان آنها هنوز پيدا نشده است. 
»آلوپسي آره آتا«: يك اختلال است كه با ريزش تكه‌تكه 
موها در س��ر مشخص مي‌ش��ود. در مواردي هم ريزش موها 
گسترده‌تر ش��ده و كل سر را فرا مي‌گيرد. اگرچه علت دقيق 
بيماري مشخص نيست اما تصور بر اين است كه يك واكنش 
خودايمني نسبت به فوليكول‌هاي موجود دارد و سيستم ايمني 
به‌طور اش��تباه فوليكول‌هاي مو را م��ورد حمله قرار مي‌دهد. 
فوليكول مو ساختار كوچكي است كه مو در آن رشد مي‌كند. 
ريزش غيرقابل پيش‌بيني مو، تنها نشانه اين بيماري است. رشد 
مجدد موها ممكن است رخ دهد. آلوپسي آره آتا يك بيماري 

خوش‌خيم به شمار مي‌آيد. 
»آلكاپتونوريا«: يك اختلال نادر ارثي است كه باعث تجمع 
هموژنتيك اس��يد در بافت‌هاي بدن ش��ده و منجر به تخريب 
ochr o )بافت‌هاي همبندي و استخواني مي‌شود. اكروزيس) 

nosis( به تغيير رنگ خاص بافت‌هاي بدن گفته مي‌شود كه در 
اثر رسوب و ذخيره اجسام الكاپتون به وجود مي‌آيد. نشانه‌هاي 
اين بيماري عموما در دهه اول تا س��وم زندگي ظاهر مي‌شود. 
مشخصه اين بيماري دفع حجم زيادي از ادرار تيره‌رنگ است. 

»آلبينيسم چشمي-پوستي«: گروهي از اختلالات ژنتيكي 
اس��ت كه با كاهش يا فق��دان كامل ملانين )رنگدانه طبيعي 
بدن( در پوس��ت، مو و چشم‌ها ايجاد مي‌شود. اين بيماري در 
نتيجه جهش‌هايي در ژن توليد‌كننده ملانين به وجود مي‌آيد. 
رنگدانه ملانين غيرطبيعي يا ناكافي باعث اختلالات بينايي و 
آس��يب‌پذير بودن پوست روشن در مقابل تابش نور خورشيد 
است. اين بيماري به دو گروه اصلي درگيري چشمي و درگيري 
پوستي چشمي تقسيم مي‌شود. در نوع چشمي آن پوست و 

موها رنگ طبيعي دارند. 
»آديسون«: بيماري نادر ديگري است كه با توليد ناكافي 
هورمون كورتيزول و آلدوسترون از بخش قشري غده آدرنالين 
مشخص مي‌شود. علايم بيماري آديسون )كه به اصطلاح به آن 
نارسايي اوليه آدرنال گفته مي‌شود( در نتيجه توليد ناكافي اين 
دو هورمون است. علايم اصلي بيماري عبارت‌ است از ضعف، 
خستگي، اختلالات سيستم گوارش و پيگمانتاسيون. تغييرات 
روحي رفتاري نيز در برخي از بيماران مبتلا به بيماري آديسون 
گزارش شده است. علايم بيماري معمولا به كندي پيشرفت 
مي‌كند اما گاهي س��ير س��ريع پيدا كرده و به يك وضعيت 
تهديد‌كننده به نام نارس��ايي آدرنال ختم مي‌شود. در بيشتر 
بيماران، بيماري آديسون به دليل يك واكنش خود ايمني بدن 
نسبت به غده آدرنال اتفاق مي‌افتد كه منجر به تخريب آرام و 

پيشرونده قشر آدرنال مي‌شود. 
»آكرومگالي«: يك بيماري نادر، مزمن و به آرامي پيشرونده 
است كه بالغان را مبتلا مي‌كند. اگرچه اغلب بيماري در سنين 
ميانسالي تش��خيص داده مي‌شود اما توجه به اين نكته مهم 
به‌نظر مي‌رس��د كه علايم بيماري ممكن اس��ت در هر سني 
تظاهر كرده و در صورت عدم درمان به مرگ زودرس و بيماري 
شديد منجر مي‌شود. اختلال با ترشح بيش از اندازه هورمون 
رشد مشخص مي‌شود. نشانه‌هاي بيماري شامل رشد عرضي و 
غيرطبيعي استخوان‌هاي سر، صورت، اندام‌ها و... است. معمولا 
اس��تخوان‌هاي فك و جلويي جمجمه بيشتر مبتلا هستند. 
آكرومگالي همچنين باعث رشد بي‌رويه بافت‌هاي نرم به ويژه 
قلب مي‌شود كه نتيجه آن رشد سريع و افزايش قد قلب است. 
»آكندروژنزي�س«: بيماري ژنتيكي بسيار نادري است كه 
ساختار استخوان‌بندي و رش��د بدن را تحت‌الشعاع قرار داده 
و منجر به دفرميتي در اندام‌ها مانند كوتاهي اندام، عدم رشد 
دنده‌ها و ساير اختلالات استخواني مي‌شود. اين بيماري انواع 
متفاوتي دارد كه برخ��ي از آنها منجر به مرگ داخل رحمي 

جنين يا مرگ زودرس نوزاد بعد از تولد مي‌شود. 

 ProgressiveMultifocal
 Leukoencephalopathy (PML)
PML، اختلالي عصبي است كه موجب تخريب ميلين، 
غش��اي چربي محافظ سلول‌هاي عصبي مغز و نخاع مي‌شود 
و به عنوان ماده س��فيد سيستم عصبي مركزي )CNS( نيز 
ش��ناخته مي‌ش��ود. اين بيماري بر اثر ويروسي به نام JV، به 
وجود مي‌آيد. نام اين ويروس از ابتداي اسم بيماري كه اولين 
بار به آن مبتلا شد، گرفته شده است. اين ويروس بسيار شايع 
اس��ت و در 85درصد جمعيت بزرگس��ال وجود دارد. در افراد 
س��الم غيرفعال است و تنها زماني كه سيستم ايمني بدن به 
ش��دت ضعيف ش��ده باشد مثل كس��اني كه مبتلا به ايدز يا 
بدخيمي‌هاي هماتولوژيكي هس��تند و در دريافت‌كنندگان 
اعض��اي پيوندي كه ب��راي جلوگيري از ع��دم پذيرش عضو 
پيون��دي، داروهاي ايمني- بازدارنده مصرف مي‌كنند موجب 
 PML بيماري مي‌شود. از هر 200هزار نفر تقريبا يك نفر به
 PML يا پيشرونده در progressive مبتلا مي‌ش��ود. واژه
يعني اين بيماري وخيم‌تر ش��ده و اغلب منجر به آسيب‌هاي 
 JC يعني ويروس multifocal جدي مغزي مي‌ش��ود. واژه
بخش‌هاي مختلفي از مغز را دچار اين بيماري مي‌كند. اما اين 
امكان هم وجود دارد كه افراد مبتلا به PML به جاي چندين 
leuk o آسيب مغزي، تنها دچار يك آسيب مغزي شوند. واژه 
encephalopathy يعني اين بيماري عمدتا ماده سفيد مغز 
يا ميلين را تحت‌تاثير قرار مي‌دهد، هرچند نمونه‌هاي نادري از 

درگير شدن ماده خاكستري مغز نيز ديده شده است. 
 Paraneoplastic Neurologic Syndromes (PNS)
سندروم عصبي پارانئوپلاستيك )PNS(، سيستم عصبي 
)مغز، نخاع، اعصاب و ماهيچه‌ها( بيماران سرطاني را تحت‌تاثير 
قرار مي‌دهد. واژه paraneoplastic يعني سندروم عصبي 
ب��ه دليل خود تومور ايجاد نش��ده بلكه به دليل واكنش‌هاي 
ايمني كه تومور ايجاد مي‌كند به وجود مي‌آيد. سيستم ايمني 
نرمال بدن، اين تومور را به عنوان مهاجم تصور مي‌كند. وقتي 
كه اين اتفاق مي‌افتد، سيستم ايمني با استفاده از آنتي‌بادي‌ها 
و لنفوسيت‌ها براي مقابله با اين تومور، پاسخ دفاعي مي‌دهد. 
نتيجه اين است كه سيستم ايمني خود بيمار باعث خسارات 
جانبي به سيستم عصبي مي‌شود كه گاهي بسيار شديد است. 
در بس��ياري از بيماران، آسيبي كه از سوي اين پاسخ ايمني 

به سيستم عصبي مي‌رسد بسيار فراتر از آسيبي است كه به 
تومور وارد مي‌شود. تاثيرات PNS گاهي دايمي بوده و گاهي 

به طور كامل مرتفع مي‌شود. 
Dercum’s Disease

بيماري دركوم، اختلال بسيار نادري است كه با رشد بافت 
چربي )ليپوماس( به صورت دردناك همراه اس��ت. اين رشد 
عمدتا در بالاي بازوها و ران رخ مي‌دهد و زيرجلدي است. درد 
همراه با اين بيماري اغلب بسيار شديد است. بيماري دركوم 
در بزرگس��الان و عمدتا زنان شايع بوده و گاهي با اضافه‌وزن، 
افسردگي، بي‌حالي و گيجي همراه است. علت دقيق بيماري 

دركوم نامشخص است. 
Familial Idiopathic Basal Ganglia Calcifica-
 tions (Fahr’s Disease)
بيماري Fahr يك اختلال عصبي همراه با رسوب كلسيم 
)كلسيفيكاسيون( و از دست دادن سلول‌هاي مربوطه در نواحي 
خاصي از مغز مثل گانگليون بازال اس��ت. اين ش��رايط مرسوم 
به ايديوپاتيك بازال گانگليا كلسيفيكاس��يون يا IBGC است 
چراكه هيچ توضيح واضحي براي چنين رس��وب كلسيمي در 
اين نواحي مغز )ايديوپاتيك( وجود ندارد. علايم مربوطه شامل 
زوال تدريجي توانايي‌هاي ش��ناختي )دمانتيا( و از دست دادن 
مهارت‌هاي حركتي است. همزمان با تشديد بيماري، بيماران 
با فل��ج و از كارافتادگ��ي به دليل افزايش س��فتي ماهيچه‌ها 
و محدوديت‌ه��اي حركتي )فلج انقباضي( مواجه مي‌ش��وند. 
ناهنجاري‌هاي ديگر شامل حركات آهسته، غيرارادي و لرزشي 
)athetosis( ي��ا تش��نج )chorea( اس��ت. در برخي از افراد 
مبتلا ممكن است زوال تدريجي بافت‌هاي عصبي ديده شود و 
ضربه‌هايي از سوي شبكيه به مغز منتقل مي‌شود )آتروفي عصب 

بينايي( كه منجر به اختلال كامل يا نسبي بينايي مي‌شود. 
بيماري Fahr اغلب فاميلي است و ممكن است به صورت 
ki n )اتزوم��ال مغلوب منتقل ش��ود يا در برخ��ي خانواده‌ها) 

dreds( ممكن است ارث غالب اتزومال وجود داشته باشد. در 
ديگر موارد، اين بيماري به صورت تصادفي و بدون هيچ دليل 

شناخته‌شده‌اي روي مي‌دهد. برخي كارشناسان مي‌گويند اين 
بيماري به دليل عفونت در دوران حاملگي پديدار مي‌ش��ود و 
رشد جنين را تحت‌تاثير قرار مي‌دهد )عفونت داخل رحمي(. 
 )Neuromyelitis Optica (Devic’s disease
Neuromyelitis Optica ك��ه ب��ه عن��وان بيماري 
Devic (DD( شناخته شده است، اختلالي مزمن در بافت 
عصبي است كه همراه با عفونت عصب بينايي و عفونت نخاع 
)myelitis( اس��ت. دو نوع از اين بيماري وجود دارد. در نوع 
اول كه ش��يوع كمتري دارد، حملاتي در فواصل زماني كوتاه 
وجود دارد اما بعد از اولين حمله، عمدتا تكرار مي‌شود. درنوع 
دوم كه ش��ايع‌تر است، حملات تكراري رخ مي‌دهد و فاصله 

بين حملات ممكن است هفته‌ها، ماه‌ها يا سال‌ها باشد. 
Tardive Dyskinesia

Tardive Dyskinesia، اخت�الل عصب��ي حركت��ي 
غيرارادي اس��ت كه به دلي��ل اس��تفاده از داروهاي گيرنده 
دوپامين كه جهت درمان مشكلات رواني يا گوارشي تجويز 
مي‌شوند، ايجاد مي‌شود. استفاده طولاني‌مدت اين داروها 
باعث ايجاد اختلالات بيوشيميايي در منطقه‌اي از مغز به 
نام جسم مخطط مي‌ش��ود. دليل ابتلا به اين بيماري در 
برخي از كس��اني كه چنين داروهايي را مصرف مي‌كنند 
شناخته‌شده نيست. Tardive Dystonia نوع شديدتر 
بيم��اري Tardive Dyskinesia اس��ت ك��ه ح��ركات 
چرخشي آهسته‌تري در گردن و ماهيچه‌هاي بدن وجود دارد. 
Landau Kleffner Syndrome

س��ندروم )Landau Kleffner (LKS، باعث از دست 
دادن درك و بي��ان كلامي )آفازي( به دليل اختلال ش��ديد 
الكتروانسفاليك )EEG( است و اغلب منجر به تشنج مي‌شود. 
 Alpha-1-Antitrypsin Deficiency (A1AD)
نقص آنتي‌تريپسين آلفا-A1AD( 1( اختلالي ارثي است 
كه همراه با سطح پايين پروتئيني به نام آنتي‌تريپسين آلفا-1 
)A1AD( در خون اس��ت. اين نقص منجر به مس��تعد بودن 
ش��خص به ابتلا به انواع بيماري‌ه��ا مخصوصا امفيزما، بيماري 

كبدي يا در موارد نادر، بيماري پوس��تي به نام پاني كوليتيس 
مي‌شود. نقص A1AD به پروتازها كه نقش شكستن پروتئين 
را بر عهده دارند اجازه مي‌دهد به بافت‌هاي مختلف بدن حمله 
 )emphysema( كنند كه منجر به تغييرات مخرب در شش‌ها
و آسيب به كبد و پوست مي‌شود. آنتي‌تريپسين آلفا-1 معمولا 
به وس��يله گلبول‌هاي س��فيد خون )نوتروفيل( و در پاسخ به 
عفونت يا التهاب آزاد مي‌ش��ود. نقص آنتي‌تريپس��ين آلفا-1 
منجر به تجزيه نامتعادل و سريع پروتئين‌ها )فعاليت پروتازها( 
خصوصا در س��اختارحفاظتي الاستيك شش‌ها مي‌شود. اين 

تخريب در طول ساليان موجب امفيزما مي‌شود. 
 Cyclic Vomiting Syndrome (CVS)
س��ندروم استفراغ گردشي )CVS(، اختلالي نادر است 
كه همراه با حملات ش��ديد تش��نجي و استفراغ است. هر 
حمله ممكن است چند س��اعت تا چند روز طول بكشد و 
بعد بيماران يك دوره بدون تش��نج را سپري كرده و سپس 
اين حملات دوباره آغاز مي‌شوند. علايم ديگر اين بيماري، 
رنگ‌پريدگي، بي‌رمقي، دردهاي ش��كم و سردرد است. در 
برخي از كودكان مبتلا اين بيماري ت ش��ديد ش��ده و در 
برخي ديگر با افزايش س��ن به ميگرن تبديل مي‌شود. اين 
بيماري بيشتر در كودكان مشاهده مي‌شود. دليل اصلي اين 

بيماري ناشناخته است. 
 Spinal Muscular Atrophy (SMA(

آتروفي عضلاني نخاعي )SMA( به اختلالات ارثي گفته 
مي‌ش��ود كه به دليل از دست دادن سلول‌هاي عصبي خاصي 
به نام نورون‌هاي حركتي ايجاد مي‌شوند. نورون‌هاي حركتي، 
ضربات عصبي را از مغز يا نخاع به ماهيچه‌ها يا بافت‌هاي غددي 
منتقل مي‌كنند. از دس��ت دادن اين نورون‌ها منجر به ضعف 
فزاينده ماهيچه‌ها و آتروفي خصوصا در شانه‌ها و پشت مي‌شود. 
انواع ش��ديدتر SMA ماهيچه‌هاي تنفس��ي و گوارشي را نيز 
تحت‌تاثير قرار مي‌دهد. SMA براساس سن شروع بيماري و 
 I, II, III ,0 شدت آن به انواع مختلفي تقسيم مي‌شود. انواع
 SMN1 ارثي هس��تند و مربوط به اخت�اللات ژن‌هاي IV و
و SMN2 هس��تند. نوع Finkel ني��ز ارثي بوده و مربوط به 

جهش ژن VAPB است. 
http://health.howstuffworks.com/  :منبع
diseases-conditions/rare/rarediseases.htm
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