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 08733234854تلفي :                             dr_nima_f@yahoo.comایویل:آدسس هَلف هسئَل:  

 گسارش مورد نادر

 (Case report ) 

 
 چکیده

بی طًتیىی ًّمع ایوٌی هشوت ضذیذ یه سٌذسم ًمع ایوٌی اٍلیِ است وِ تَسط خْص مقدمه:

ضَد ٍ هٌدش ثِ فمذاى ولیِ ػولىشدّبی ایوٌی تطبثمی، ٍ دس ثشخی هَاسد ّن فمذاى گًَبگًَی ایدبد هی

ضَد. دس اوثش هَاسد هجتلایبى دس اثش ػفًَتْبی خذی ٍ ضذیذ لجل اص دٍ ( هیNK) ّبی وطٌذُ طجیؼیسلَل

فشغت طلجی ّستٌذ وِ دس افشاد سبلن ّبی وٌٌذ الجتِ ػبهل ایي ػفًَتْب هیىشٍ اسگبًیسنسبلگی فَت هی

ّبی غشثبلگشی ًَصاداى وٌٌذ. دس خَاهؼی وِ ثشًبهِای سا ایدبد هیػفًَتْبی خضیی ٍ خَد هحذٍد ضًَذُ

ّبی سیضی ًطذُ ثبضذ ثْتشیي تست خْت تطخیع صٍدسس ایي ثیوبسی ضوبسش تؼذاد هطلك لٌفَسیتپبیِ

 T  70ّبی ثبضٌذ ٍ اص آًدبیی وِ سلَلهی Tّبی سلَل خَى هحیطی است. هجتلایبى ثِ ایي ثیوبسی فبلذ

 ثبضٌذ. لٌفَپٌیه هی دٌّذ ایي ثیوبساى ضذیذاًدسغذ لٌفَسیتْب سا تطىیل هی

هبِّ ثب اسْبل هضهي، ًبسسبیی سضذ ٍ لٌفَپٌی پشداختِ  2ایٌدب ثِ هؼشفی یه ضیشخَاس پسش   معرفی مورد:

ًمع ایوٌی ًبدس ثَد ثِ طَسی وِ فلَسیتَهتشی خَى  ّب ًطبى دٌّذُ ٍخَد یهضذ وِ ًتبیح ثشسسی

T هحیطی دس ٍی ًطبى دٌّذُ ًَع 
-
/B

+
/NK

 ( ثَد.SCIDاص ًمع ایوٌی هشوت ضذیذ )-

ًمع ایوٌی هشوت ضذیذ، ضوبسش هطلك لٌفَسیت، غشثبلگشی ًَصاداى،  :های کلیدیواشه

 فلَسیتَهتشی
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 مقدمه

ًمع ایوٌی هشوت ضذیذ یه ثیوبسی ًبدس است 

دس  1وِ ضیَع تخویٌی آى دس وطَسّبی تَسؼِ یبفتِ 

(. ایي ثیوبسی ثشای 1) ثبضذهی 40000-100000ّش 

سبل لجل دس وطَس سَئیس هؼشفی  65اٍلیي ثبس حذٍد 

ّبی تلا ثِ ایي ثیوبسی فبلذ اتَلَي(. ًَصاداى هج2) ضذ

ثبضٌذ ٍ اص آًدبیی وِ دس خَى هحیطی هی  Tسلَل

ّب دسغذ لٌفَسیت 70تطىیل دٌّذُ  Tّبی سلَل

(. اوٌَى هب 3) ثبضٌذّستٌذ ایي ثیوبساى لٌفَپٌیه هی

داًین وِ ایي ثیوبسی داسای ػلل طًتیىی هختلف ثب هی

وِ ّوِ آًْب  ثبضذ دس حبلیالگَّبی تَاسثی هتٌَػی هی

تظبّشات ثبلیٌی یىسبًی داسًذ وِ ضبهل ضؼف ضذیذ 

ّبی ػولىشد ایوٌی اختػبغی ٍ دس ثشخی هَاسد سلَل

 (.4) ثبضذ( هیNK) وطٌذُ طجیؼی

 دس غَستی وِ ثبصسبصی سیستن ایوٌی سشیؼبً

غَست ًگیشد )لجل اص ایدبد ػفًَت خذی( هجتلایبى ثِ 

(. 5) وشد سبل ػوش خَاٌّذ 2ایي ثیوبسی ووتش اص 

ّبی اوٌَى دس ثشخی اص وطَسّبی تَسؼِ یبفتِ ثشًبهِ

خًَْبی خبهغ غشثبلگشی ًَصاداى ثب استفبدُ اص لختِ

گیشد. دس آى خطه ضذُ ٍ وبغز غبفی غَست هی

ّبی گشفتِ ضذُ ثِ آصهبیطگبُ هشخغ وطَسّب ًوًَِ

ضَد ٍ دس آًدب ثب استفبدُ اص سٍش فشستبدُ هی

TTRECS ّبی سلَلT وٌٌذ، ٌبسبیی ٍ ضوبسش هیسا ض

 T ّبی سلَلٍاس اص گیشًذُدس ایي سٍش ثشضْبی دایشُ

وٌٌذ ٍ پس اص ًوبیبى وشدى ثشضْبی تْیِ سا تْیِ هی

-ثب استفبدُ اص تست Tّبی ضذُ ثِ ػٌَاى هبسوش سلَل

(. دس 6) وٌٌذآًْب سا ضوبسش هی PCRّبی ووی 

طذُ سیضی ًّب پبیِهٌبطمی اص خْبى وِ ایي غشثبلگشی

است ثْتشیي ساُ خْت تطخیع صٍد سس ایي ثیوبسی 

ّبی سفیذ خَى هحیطی ٍ ضوبسش تؼذاد گلجَل

ّب دس افشاد هطىَن هحبسجِ تؼذاد هطلك لٌفَسیت

است. پیص آگْی ثیوبسی دس غَست تطخیع صٍد 

ثبضذ ٍ اص ٌّگبم ٍ اًدبم هذاخلات ثِ هَلغ ثسیبس ثْتش هی

سسٌذ بل ثِ ًظش هیًدبیی وِ ًَصاداى دس ثذٍ تَلذ ًشهآ

ای ثبیذ ٍخَد داضتِ ثبضذ تب هذاخلات ضه ثبلیٌی لَی

لاصم اًدبم ضَد. دس غَستی وِ ضوبسش هطلك 

mm/2500 هبُ اٍل صًذگی ووتش اص  2ّب دس لٌفَسیت
3 

ثبضذ ٍ ثبضذ ثیبًگش ٍخَد ًمع ایوٌی هشوت ضذیذ هی

(. فلَسیتَهتشی 7) ثبضذّبی ثیطتش هیًیبصهٌذ ثشسسی

ّبی لٌفَسیتی یطی خْت ضوبسش صیش هدوَػِخَى هح

(B, T, NK cellثب استفبدُ اص آًتی )ّبی ثبدی

داس ضذُ اختػبغی ثشای هبسوشّبی هًََولًَبل ًطبى

لذم ثؼذی خْت تطخیع ایي ثیوبسی  سطح سلَلی

(. لذم ثؼذی خْت تطخیع ایي ثیوبسی 8) ثبضذهی

تي دس هحیط آصهبیطگبُ ٍ یبف Tّبی ضبهل تىثیش سلَل

ای وِ ثِ ػٌَاى ػبهل ایي ثیوبسی ّبی طًتیىیخْص

 اًذ است.ضٌبسبیی ضذُ

 

 معرفی بیمار

هبِّ ثب اسْبل هضهي اص یه هبُ  2یه پسش ضیشخَاس 

پیص ٍ ػمت افتبدگی سضذ تَسط ٍالذیٌص ثِ 

سٍص لجل ثِ ػلت  15ثیوبسستبى آٍسدُ ضذ. ایي ضیشخَاس 

دس  سشفِ ٍ اسْبل ثب تطخیع حیي ثستشی پٌَهًَی

سٍص ثؼذ تَسط ٍالذیي ثب  2ثیوبسستبى ثستشی ضذُ ٍ 

سضبیت ضخػی تشخیع ضذُ ثَد. دس صهبى ثستشی ثب 

ضه ثِ حسبسیت غزایی خْت دسهبى اسْبل هذاٍم 

 elementalثیوبس اص سطین غزایی ضذ حسبسیت )

formulaِای ّن دس ثش ( استفبدُ ضذُ ثَد وِ ًتید

بغل صایوبى ًذاضت. ًَصاد صهبى تَلذ فَل تشم ٍ ح

ثب ٍصى صهبى تَلذ  G2P2L1D1طجیؼی اص یه هبدس 

دسغذ( ثَد. دس ضوي ٍالذیي  50)غذن  گشم 3500

ًَصاد هٌسَة ًجَدًذ. فشصًذ اٍل ایي خبًَادُ دختشی 

هبّگی ثب تطخیع صهبى ثستشی  6ثَد وِ دس سي 
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سپسیس دس ثیوبسستبى ثستشی ضذ ٍ چٌذ سٍص ثؼذ اص 

 ثستشی فَت وشد.
 :ینیینات بالمعا

دس صهبى ثستشی ثیوبس ضؼف داضت ٍلی َّضیبس ثَد 

 ٍ ػلائن حیبتی ٍی ثِ غَست صیش ثَد :

تؼذاد  116 تؼذاد ًجض دس دلیمِ:  58/78 فطبس خَى:

دسخِ  3/37دهبی صیش ثغل ثیوبس:   34تٌفس دس دلیمِ: 

 گشادسبًتی
 :های تن سنجی بیمارضاخص

 56گشم )ثیي غذن سَم تب دّن(  لذ:  4200 ٍصى:

هتش )ثیي غذن دّن تب ثیست ٍ پٌدن(  دٍس سش سبًتی

 هتش )ثیي غذن دّن تب ثیست ٍ پٌدن(سبًتی 38ثیوبس: 

ّبی هثجت دس ثشسسی سیستوبتیه ثیوبس ضبهل یبفتِ

هَاسد صیش ثَد: ساضْبی هبوَلَپبپَلاس خٌشالیضُ دس سطح 

پَست ثذى ثیوبس، ّپبتَاسپلٌَهگبلی ًسجتب ون، فمذاى 

دس حفشُ دّبى ثیوبس، فمذاى گشُ لٌفبٍی ثبفت لٌفبٍی 

 لبثل لوس دس ًمبط هختلف ثذى ثیوبس
 های آزمایطگاهی:یافته

 
 (9های آزمایطگاهی بیمار در مقایسه با مقادیر نرمال): یافته1جدول

 

 

 

 

 

 

 

 

ًشهبل ثَدًذ  ّبی ػولىشدی ولیِ ٍ وجذ وبهلاًتست

ٍ آًبلیض ادساس ًشهبل ٍ وطت ادساس ًیض هٌفی ثَد. 

آصهبیص هذفَع ًطبى دٌّذُ الگَی غیش التْبثی ٍ فمذاى 

WBC/RBC وی لطشات چشثی دس آى ثَد. تؼذاد و

 هطبّذُ ضذ.

سادیَگشافی لفسِ سیٌِ ًطبى دٌّذُ فمذاى تیوَس 

ثَد. ًتبیح اوَوبسدیَگشافی ًطبى دٌّذُ وبسدیَهیَپبتی 

اتسبػی ثَد. ًتبیح سًََگشافی ضىوی ًطبى دٌّذُ 

ّپبتَاسپلٌَهگبلی ّوشاُ ثب ضبیؼبت پبساًطیوبل هتؼذد 

 وَچه ّبیپَ اوَ دس پبساًطین ضبى ثَد.

ثب استفبدُ اص الایضا ًیض هٌفی  HIVٍلَطی تست سش

ّبی سشم دس ولاسْبی صیش ثَد. پشٍفبیل ایوٌَگلَثَلیي

 دس سطح پبییٌی لشاس داضت:  

 

 

 

 

 

 

 
IgA = 37 mg/dL           
IgG = 476 mg/dL 
IgM = 61 mg/dL 

 

ّبی هزوَس تطخیع ًمع ایوٌی ثش اسبس یبفتِ

َهتشی خَى اٍلیِ هطشح ضذ ٍ ثِ ّویي دلیل فلَسیت

هحیطی خْت ضوبسش تؼذاد دلیك لٌفَسیتْب اًدبم ضذ 

 وِ ًتبیح آى ثِ ضشح صیش است: 
T-cell markers : CD3 = 8.19 /mm

3
; CD4 = 

6.6 /mm
3
; CD8 = 2.4 /mm

3 

B-cell markers:CD19 = 76.3 /mm
3
; CD28 = 

65.1 /mm
3 

NK-cell markers:CD56 = 2.8 /mm
3
; CD16 

= 2.8 /mm
3 

ثِ ًفغ ًمع ایوٌی هشوت ضذیذ اص  ّب لَیبًتِایي یبف

Tًَع 
-
 / B

+
/ NK

ثبضذ. هطبلؼِ پشًٍذُ لجلی ثیوبس هی -

ّبی لجلی ضوبسش هطلك ًطبى داد وِ طی ثستشی

 ًشهبل ثیوبس ضبخع

WBC 2620/mm
3 

6000-18000/mm
3 

Hb 9.9gr/dl 9.5-14.5g/dl 

Plt 189000/mm3 150000-450000/mm
3 

PMN 60% 30% 

LYM 36% 63% 

Absolute lymphosit count 1020/mm
3 

>2500mm
3 
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1500mmلٌفَسیتْبی ٍی 
ثَدُ است وِ هتبسفبًِ اص  3

خبًت پضضىبى ثِ آى تَخِ ًطذُ است ٍ ّوبًطَس وِ 

همذاس اص  دس همذهِ روش ضذ دس غَستی وِ ایي

2500mm
ووتش ثبضذ ًطبى دٌّذُ ٍخَد ًمع ایوٌی  3

 (.7) هشوت ضذیذ است

ثیَتیىی داخل پس اص تطخیع دسهبى ٍسیغ آًتی

ٍسیذی ثشای ثیوبس آغبص ضذ ٍ ٍالذیي ٍی اص طجیؼت ایي 

آگْی آى آگبُ ضذًذ ٍ دسثبسُ ضشٍست ثیوبسی ٍ پیص

 ّبی خَىآغبص سشیغ هذاخلِ دسهبًی هثل پیًَذ سلَل

ثب آًْب غحجت ضذ، اهب آًْب  (HSCT) سبص هغض استخَاى

ثِ اًدبم ایي سٍش دسهبًی سضبیت ًذادًذ. پس اص 

گزضت هذت صهبى اًذوی ضشایط ثبلیٌی ثیوبس سٍ ثِ 

ٍخبهت گزاضت ثِ طَسی وِ دچبس دیستشس تٌفسی 

ضذ ٍ سٍص ثِ سٍص ثِ ضذت آى افضٍدُ ضذ. چٌذ سٍص ثؼذ 

سضبیت ٍالذیي هتبسفبًِ  ثیوبس فَت وشد ٍ ثِ دلیل ػذم

 اتَپسی اص ثیوبس تْیِ ًطذ.

 

 گیریبحث و نتیجه

ثبضذ ًمع ایوٌی هشوت ضذیذ یه ثیوبسی ًبدس هی

وِ ضیَع تخویٌی آى دس وطَسّبی تَسؼِ یبفتِ حذٍد 

ثبضذ. اص تَلذ صًذُ هی 40000-100000دس ّش  1

ثبضذ ٍ دس ػیي حبل آًدبیی وِ ایي ثیوبسی وطٌذُ هی

ی آى ثب احیبی سیستن ایوٌی ثِ ٍسیلِ  پیًَذ دسهبى لطؼ

ثبضذ پزیش هیّبی خَى سبص هغض استخَاى اهىبىسلَل

ثْتشیي سٍش ثشخَسد ثب ایي ثیوبسی اخشای ّویي سٍش 

ثبضذ، ثٌبثشایي ًمع لجل اص پیطشفت ػفًَت خذی هی

ّبی اطفبل ایوٌی هشوت ضذیذ یىی اص اٍسطاًس

خیع دس ثذٍ (. دس غَستی وِ تط1) ضَدهحسَة هی

 94اٍل صًذگی دادُ ضَد ثیص اص  سٍص 15 تَلذ ٍ یب دس

-ّبی ثٌیبدی خَىتَاًٌذ ثب پیًَذ سلَلدسغذ هَاسد هی

سبص ٍالذیي دسهبى ضًَذ. دس غَستی وِ ًمع ایوٌی 

( ٍ ADA) هشوت ضذیذ اص ًَع ووجَد آدًَصیي دآهیٌبص

تَاًذ تَسط طى دسهبًی ثبضذ هی Xیب اص ًَع ٍاثستِ ثِ 

ّبی هىشس پلی بتیه دسهبى ضَد، دس ضوي تضسیكسَه

اتیلي گلیىَل آدًَصیي دآهیٌبص گبٍی اغلاح ضذُ 

 (. 10) ًیض روش ضذُ است ADAخْت دسهبى 

ّبی وطَسی خْت حتی دس خَاهؼی وِ غشثبلگشی

تَاى ایي ثیوبسی ضَد هیضٌبسبیی ایي ثیوبسی اًدبم ًوی

بدُ اص سا دس صهبى تَلذ یب اًذوی پس اص آى ثب استف

ّبی خَى هحیطی ٍ تؼییي ضوبسش هطلك ضوبسش سلَل

لٌفَسیتْب تطخیع داد. ثب ٍخَد ایي دس ثسیبسی اص هَاسد 

تب صهبًی وِ ػفًَت خذی ثشٍص ًىٌذ ثیوبسی تطخیع 

ضَد حتی دس ثشخی اص هَاسد لٌفَپٌی هطبّذُ دادُ ًوی

ّبی (. یىی اص خٌج5ِ) ضَدضَد ٍ تَخْی ثِ آى ًویهی

یض ایي ثیوبسی ایي است وِ ایي ثیوبساى ثحث ثشاًگ

تب  2( ٍ دس سٌیي 11) ثبضٌذاغلت دس صهبى تَلذ ًشهبل هی

ّبی هبدسی ثب  IgGهبّگی ّوضهبى ثب ون ضذى  4

وٌٌذ. ثیوبس هب اٍلیي ثبس دس ػفًَتْبی هىشس هشاخؼِ هی

سٍصگی هشاخؼِ وشدُ ثَد ٍلی دس آى صهبى لٌفَپٌی  45

ثَد. دٍ ًَع اص اًَاع  ٍی هَسد تَخِ لشاس ًگشفتِ

هختلف ًمع ایوٌی هشوت ضذیذ ٍخَد داسد وِ دس 

ٍ  Tّبی فلَسیتَهتشی داسای دسغذّبی پبییٌی اص سلَل

NK  ّبیٍ دسغذ ثبلایی اص سلَلB  ثبضٌذ )هیT
-
 / 

B
+
/ NK

ًمع ایوٌی هشوت  -1(، ایي دٍ ًَع ضبهل: -

ّبیی دس طى وذوٌٌذُ ًبضی اص خْص Xضذیذ ٍاثستِ ثِ 

ًمع ایوٌی هشوت ضذیذ اتَصٍهبل  -γ(γc)  ٍ2یشُ صًد

ثبضذ. ّش دٍی ( هی(jak3 3ًبضی اص ًمع خبًَس ویٌبص 

ثبضٌذ ٍ ایي هی γایي ثیوبسیْب هشثَط ثِ صًدیشُ هطتشن 

صًدیشُ خض هطتشوی اص چٌذیي سسپتَس سبیتَوبیٌی 

-هی IL-2, IL-4, IL-7, IL-9, IL-15  ٍIL-21ضبهل 

ّن توبیل  γcصًدیشُ  ثبضذ. ػولىشدّبی هطتشن

-سسپتَس سا ثشای سبیتَوبیي هخػَظ خَد افضایص هی

سبصد وِ پیبم سسبًی دّذ ٍ ّن سسپتَسّب سا لبدس هی

داخل سلَلی سا ٍسبطت وٌٌذ. ٍاضح است وِ اختلال 
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ّبی هختلف دس وبس ایي صًدیشُ ػولىشد گشٍُ

سبیتَوبیٌی سا هختل وشدُ ٍ هٌدش ثِ ثشٍص ضذیذتشیي 

(. ثِ خض 4) ضَدایوٌی هشوت ضذیذ هی عًم ّبیفشم

سبیش اًَاع ًمع   Xًمع ایوٌی هشوت ضذیذ ٍاثستِ ثِ

اص الگَی   jak3ایوٌی هشوت ضذیذ اص خولِ ًمع

ّبی وٌٌذ. خْصتَاسثی اتَصٍهبل هغلَة پیشٍی هی

طى هختلف ثِ ػٌَاى ػلت ایدبد  13ضٌبختِ ضذُ دس 

تشیي اًذ ٍ ضبیغًمع ایوٌی هشوت ضذیذ ضٌبختِ ضذُ

فشم ًمع ایوٌی هشوت ضذیذ دس ایبلات هتحذُ ًَع 

ثبضذ. یىی دیگش اص اًَاع ضبیغ آى ضبهل هی  Xٍاثستِ ثِ

ثبضذ وِ دس اثش ( هیADAووجَد آدًَصیي دآهیٌبص )

ضَد ٍ ّبی دس حبل سضذ ایدبد هیآپَپتَص لٌفَسیت

ّب دس ایي ًَع اص ًمع ایوٌی هشوت وبّص لٌفَسیت

ثبضذ ثِ طَسیىِ دس ایي یش اًَاع هیضذیذ ضذیذتش اص سب

ثسیبس ون  B ٍ T  ٍNKّبی ًَع تؼذاد هطلك لٌفَسیت

Tثبضذ )هی
‾
/ B

‾
/NK

ّن یىی دیگش  IL-7Rα(. ًمع ‾

اص اًَاع ضبیغ ًمع ایوٌی هشوت ضذیذ است وِ دس اثش 

ضَد ٍ اختلال دس پیبم سسبًی داخل سلَلی ایدبد هی

ّبی اى سلَلفٌَتیپ لٌفَسیتی هتفبٍتی ثِ غَست فمذ

T ّبی ٍ تؼذاد طجیؼی یب افضایص یبفتِ سلَلNK  ٍ B 

T) وٌذایدبد هی
‾
/B

+
/NK

ّن اص  jak3(. ًمع 10) (+

ثبضذ وِ دس ثبلا تَضیح دادُ ضذ. هب دیگش اًَاع ضبیغ هی

ًتَاًستین ثِ هذاسن پضضىی هشثَط ثِ خَاّش ثیوبس وِ 

لجل اص ٍی فَت وشدُ ثَد دستشسی پیذا وٌین اهب 

سٍد ٍی ّن هجتلا ثِ ًمع ایوٌی هشوت وبل هیاحت

 ضذیذ ثَدُ ثبضذ.
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Abstract 
Background: Severe combined immunodeficiency (SCID) is a primary Immunodeficiency 

syndrome which is created by diverse genetic mutations. It will lead to the absence of all 

adaptive immune functions in all affected patients and a lack of Natural Killer cells in some 

cases. Affected infants will almost always die before their second birthday, due to serious and 

intractable infections. The reasons of these infections are the opportunistic microorganisms 

which cause mild or self-limited diseases in immunocompetent hosts. If population-based 

newborn screening programs has not been established in a community (which is the case in 

many parts of the world), the best test for early diagnosis is the determination of Absolute 

Lymphocyte Count (ALC) in peripheral blood. These patients are uniformly lymphopenic 

because normally T-cells constitute 70% of peripheral blood lymphocytes and patients lack or 

have extremely low number of them.  

Case report: We present a two month-old male infant with chronic diarrhea, failure to thrive 

and lymphopenia in which the result of examinations showed a rare type of 

immunodeficiency in which flow-cytometry of peripheral blood was consistent with T 
– 

B
+
 

NK
-
 variant of SCID. 

Keywords: Severe combined Immunodeficiency, Absolute lymphocyte count, Newborn 

Screening, Flow-cytometry 
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