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 چکیده 

ا ارائه پردازد. باین مطالعه به بررسی مدیریت چند تخصصی اختلالات نورودژنراتیو پیشرونده در شیرخواران می

های پیچیده در ماهه مبتلا به این اختلال و مرور جامع ادبیات، چالش 11یک گزارش موردی از یک شیرخوار 

دهد که تشخیص ها نشان میاز این بیماران مورد بررسی قرار گرفته است. یافته تشخیص، درمان و مراقبت

 های ژنتیکی، مدیریت علائم پیچیده مانندهای پیشرفته تصویربرداری و آزمایشزودهنگام با استفاده از تکنیک

ها از نوادهاجتماعی به خا-ای مناسب، و ارائه خدمات حمایتی روانیتشنج و مشکلات تنفسی، حمایت تغذیه

ای برخوردار است. این مطالعه بر ضرورت رویکرد چند تخصصی و یکپارچه در مراقبت از این بیماران اهمیت ویژه

دهد، از جمله ایجاد مراکز های سلامت در این زمینه ارائه میکند و پیشنهاداتی برای بهبود سیاستتأکید می

های مالی و اجتماعی از نوزادان، و افزایش حمایت های غربالگریای، توسعه برنامهتخصصی چند رشته

 های درگیر.خانواده

 ی.های ژنتیکی عصباختلالات نورودژنراتیو پیشرونده، مدیریت چند تخصصی، شیرخواران، بیماریها: کلیدواژه

 

 مقدمه

حت سیستم عصبی مرکزی را ت های مزمن و پیشرونده هستند کهای از بیماریاختلالات نورودژنراتیو در کودکان گروه پیچیده

ی، شناختی و های حرکتدهند. این اختلالات با تخریب تدریجی عملکرد نورولوژیک، از دست دادن مهارتتأثیر قرار می
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 های ویروسیهای متابولیک ارثی، اختلالات ژنتیکی و عفونتاین اختلالات، بیماری بین در. ]1[شوندارتباطی مشخص می

 .]1،1[کنندمیمزمن نقش مهمی ایفا 

 برانگیز است و نیازمند رویکردی چندتخصصیویژه در شیرخواران، چالشمدیریت بیماران مبتلا به اختلالات نورودژنراتیو، به

 .]1،2[همراه هستندتلالات بلع، مشکلات تنفسی و تأخیر در رشد ها اغلب با علائمی مانند تشنج، اخباشد. این بیماریمی

 .هایشان ضروری استیریت مناسب این علائم برای بهبود کیفیت زندگی بیماران و خانوادهتشخیص زودهنگام و مد

های قابل توجهی در زمینه تشخیص و درمان اختلالات نورودژنراتیو کودکان صورت گرفته است. های اخیر، پیشرفتدر سال

های ژنتیکی، امکان تشخیص و تست ناطیسیتصویربرداری رزونانس مغ های تصویربرداری پیشرفته ماننداستفاده از تکنیک

های ژنی و وه بر این، رویکردهای درمانی جدید، از جمله درمان. علا]2[ تر و زودتر این اختلالات را فراهم کرده استدقیق

 .اندها ایجاد کردهای را برای مدیریت این بیماریسلولی، امیدهای تازه

های طولانی مدت ز این بیماران وجود دارد. مدیریت علائم پیچیده، نیاز به مراقبتهای زیادی در مراقبت ابا این حال، چالش

ها، از جمله مسائلی هستند که نیازمند توجه ویژه هستند. همچنین، نیاز به همکاری نزدیک و تأثیر عمیق بیماری بر خانواده

ه و پرستاران، برای ارائه مراقبت جامع ها، متخصصان ریه، متخصصان تغذیبین متخصصان مختلف، از جمله نورولوژیست

 .ضروری است

پردازد و رویکردهای های مدیریت یک شیرخوار مبتلا به اختلال نورودژنراتیو میاین مطالعه موردی به بررسی چالش

تر در مورد دهد. هدف از این مطالعه، ارائه بینشی عمیقچندتخصصی در مراقبت از این بیمار را مورد بحث قرار می

 .های با کیفیت استهای مدیریت این بیماران و اهمیت رویکرد تیمی در ارائه مراقبتپیچیدگی

 

 روش شناسی

این مطالعه یک گزارش موردی همراه با مرور جامع ادبیات است که به بررسی مدیریت چند تخصصی یک شیرخوار مبتلا به 

 مطالعه شامل دو بخش اصلی است:شناسی این پردازد. روشاختلال نورودژنراتیو پیشرونده می

 گزارش موردی .1

آوری ماهه با علائم پیچیده نورولوژیک مورد بررسی قرار گرفت. اطلاعات بالینی از طریق موارد زیر جمع 11یک شیرخوار 

 شد:

 مرور کامل پرونده پزشکی بیمار 

 آوری تاریخچه دقیق بیماریمصاحبه با والدین برای جمع 

 های انجام شدهتصویربرداری بررسی نتایج آزمایشات و 

 مشاهده مستقیم بیمار و ارزیابی وضعیت بالینی 

 .تمام اقدامات تشخیصی و درمانی انجام شده برای بیمار به دقت ثبت و تحلیل شد
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 مرور ادبیات .1

ور شامل موارد یک مرور جامع ادبیات در مورد اختلالات نورودژنراتیو در کودکان و رویکردهای مدیریتی آنها انجام شد. این مر

 :زیر بود

 های داده جستجوی سیستماتیک در پایگاه PubMed ،Scopus   و Web of Science 

 های مرتبط ماننداستفاده از کلیدواژه "pediatric neurodegenerative disorders", "multidisciplinary 

management", "progressive neurological disorders in infants" 

 (1215-1212سال اخیر ) 5کردن جستجو به مقالات منتشر شده در  محدود 

 های بالینی مرتبطبررسی مقالات مروری، مطالعات موردی و دستورالعمل 

 .ها در زمینه مدیریت این بیماران استخراج شودها و توصیهمقالات مرتبط انتخاب و مورد تحلیل قرار گرفتند تا آخرین یافته

 هاتحلیل داده

آوری شده از گزارش موردی و مرور ادبیات مورد تحلیل قرار گرفت. رویکردهای مدیریتی استفاده شده برای اطلاعات جمع

 .های موجود در ادبیات مقایسه شد و نقاط قوت و ضعف آنها مورد بحث قرار گرفتبیمار با توصیه

 ملاحظات اخلاقی

طلاعات پزشکی در این مطالعه اخذ شد. تمام اطلاعات شخصی بیمار محرمانه رضایت آگاهانه از والدین بیمار برای استفاده از ا

 کننده خودداری گردید. نگه داشته شد و از ذکر نام یا مشخصات شناسایی

 یافته ها

 گزارش موردی -

 های کلیدی عبارتند از:ماهه با علائم پیشرونده نورولوژیک بود. یافته 11بیمار مورد مطالعه، شیرخواری 

 قه پزشکی:ساب .1

  بارداری با زایمان سزارین 21تولد در هفته 

 سابقه ایکتر نوزادی درمان شده با فتوتراپی خانگی 

  ماهگی( 6تأخیر در کنترل گردن )در 

 شروع علائم: .1

  ماهگی 11اختلال بلع در 

 سرفه و مشکل در بلع آب دهان و شیر 

 های پاراکلینیک:یافته .2

 MRI  و CT  طبیعی گزارش شداسکن مغز: نتایج اولیه 

 آندوسکوپی: حساسیت به برخی مواد غذایی 
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 برونکوسکوپی: فلج تارهای صوتی 

 پیشرفت بیماری: .1

 تشنج و آپنه پس از تزریق بتامتازون 

 برای تغذیه گاستروستومی اندوسکوپیک پوستی نیاز به 

 ایست تنفسی و نیاز به اینتوباسیون 

 تراکئوستومی به دلیل وابستگی به ونتیلاتور 

 ص و درمان:تشخی .5

 تشخیص اولیه: فلج مغزی 

 تویین، فنوباربیتال، کلوبازام(تجویز داروهای ضد تشنج )لوبل، فنی 

 پس از آزمایشات ژنتیک: اختلالات نورودژنراتیو، تشخیص نهایی 

 مدیریت در منزل: .6

 ترخیص با ونتیلاتور خانگی 

 آموزش والدین برای ساکشن و گاواژ 

 مرور ادبیات -

 :اخیر در زمینه اختلالات نورودژنراتیو کودکان نشان دادبررسی مطالعات 

 :تشخیص .1

 1[های تصویربرداری مغزی برای تشخیص زودهنگامپیشرفت در تکنیک[. 

 1[ایهای ژنتیکی در شناسایی علل زمینهاهمیت تست[. 

 :مدیریت بالینی .1

 5،6[ضرورت رویکرد چندتخصصی شامل نورولوژیست، متخصص ریه و متخصص تغذیه[. 

 7[اهمیت کنترل تشنج و مدیریت مشکلات تنفسی[. 

 :های نویندرمان .2

 1[های ژنی و سلولی برای برخی اختلالات نورودژنراتیوپیشرفت در درمان[. 

 9[استفاده از بیومارکرها برای پایش پیشرفت بیماری و پاسخ به درمان[. 

 :های مراقبتیچالش .1

 12[های طولانی مدت و پیچیدهنیاز به مراقبت[. 

 11[تأثیر عمیق بیماری بر کیفیت زندگی بیمار و خانواده[. 

 :پیشگیری و مداخله زودهنگام .5

 11[اهمیت غربالگری نوزادان برای شناسایی زودهنگام اختلالات متابولیک ارثی[. 

 12[نقش مداخلات زودهنگام در بهبود پیامدهای بالینی[. 

 :اجتماعی-حمایت روانی .6

  12[هاحمایت روانی به خانوادهضرورت ارائه خدمات مشاوره و[. 

 11[اهمیت آموزش و توانمندسازی والدین در مراقبت از کودک[. 
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های آنها را در اختلالات ها اهمیت تشخیص زودهنگام، مدیریت چندجانبه و حمایت جامع از بیماران و خانوادهاین یافته

 . کندنورودژنراتیو کودکان برجسته می

 بحث

کند. های پیچیده در مدیریت اختلالات نورودژنراتیو در کودکان را برجسته میمرور ادبیات، چالشاین مطالعه موردی و 

 .دهد که رویکرد چندتخصصی برای مدیریت این بیماران ضروری استهای ما نشان مییافته

مار ما مشاهده شد، ها در مدیریت این اختلالات است. همانطور که در مورد بیترین چالشتشخیص زودهنگام یکی از مهم

( 1211و همکاران ) Ward های اولیه باشد. این یافته با مطالعهتواند نشانهعلائم اولیه مانند اختلال بلع و تأخیر در رشد می

های تصویربرداری های اخیر در تکنیکپیشرفت. ]1[کندهمخوانی دارد که بر اهمیت تشخیص ژنتیکی زودهنگام تأکید می

 .]1[تر و زودتر کمک کندتواند به تشخیص دقیقاند، میزارش کردهگ (1211و همکاران ) Du عصبی، مانند آنچه

گی برانگیز است. در مورد بیمار ما، نیاز به تراکئوستومی و وابستویژه کنترل تشنج و مشکلات تنفسی، چالشمدیریت علائم، به

ر اهمیت مدیریت تشنج در این ( ب1211و همکاران ) Neri  .های تنفسی استدهنده پیچیدگی مراقبتبه ونتیلاتور نشان

( بر نقش حیاتی مدیریت تغذیه در این بیماران تأکید 1211و همکاران )  Brigliaعلاوه بر این، .]7[اندبیماران تأکید کرده

 .]6[کنندمی

های ( پیشرفت1211و همکاران ) Peng .اندهای ژنی، امیدهای جدیدی را ایجاد کردهرویکردهای درمانی نوین، مانند درمان

ها هنوز در مراحل اولیه هستند و برای بسیاری از بیماران با این حال، این درمان .]1[انداخیر در این زمینه را گزارش کرده

 .در دسترس نیستند

و همکاران  Ferum. ها چالش دیگری است که نیاز به توجه ویژه داردهای طولانی مدت و تأثیر بیماری بر خانوادهمراقبت

و   González-Ortegaهمچنین،. ]12[کنندهای طولانی مدت تأکید میریزی جامع برای مراقبتبر نیاز به برنامه( 1211)

 .]11[اندهایشان را نشان دادهها بر کیفیت زندگی بیماران و خانواده( تأثیر عمیق این بیماری1212همکاران )

ها و توانمندسازی والدین در تصمیم گیری و مراقبت از کودک نباید اجتماعی از خانواده-در نهایت، اهمیت حمایت روانی

کنند و نشان ( بر ضرورت ارائه خدمات مشاوره و حمایت روانی تأکید می1211و همکاران ) Bogetzنادیده گرفته شود. 

علاوه بر این،  .]11[راقبت از کودکان با اختلالات شدید عصبی هستنددهند که والدین متخصصان اصلی در تجربیات ممی

Harsha ( بر اهمیت تاب آوری در مراقبت از بیماران مبتلا به بیماری1215و همکاران )نند کهای عصبی پیچیده تأکید می

 .]15[دهندو راهکارهایی برای افزایش تاب آوری مراقبین ارائه می

نیز دارد. از جمله اینکه تنها یک مورد را بررسی کرده و ممکن است نتایج قابل تعمیم به تمام  هاییاین مطالعه محدودیت

های مدیریت این بیماران موارد نباشد. با این حال، ترکیب این مورد با مرور جامع ادبیات، بینش ارزشمندی در مورد چالش

 .دهدارائه می

 گیرینتیجه
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اهمیت حیاتی مدیریت چند تخصصی در مراقبت از کودکان مبتلا به اختلالات نورودژنراتیو این مطالعه موردی و مرور ادبیات، 

دهد که رویکرد جامع و یکپارچه در مدیریت این بیماران ضروری است و های ما نشان میکند. یافتهپیشرونده را برجسته می

 باید شامل موارد زیر باشد:

 های ژنتیکیپیشرفته تصویربرداری و آزمایشهای تشخیص زودهنگام با استفاده از تکنیک 

 مدیریت علائم پیچیده، از جمله کنترل تشنج و مشکلات تنفسی 

 ای مناسبحمایت تغذیه 

 های طولانی مدت و پیگیری منظممراقبت 

 هایشاناجتماعی از بیماران و خانواده-حمایت روانی 

 کند:ته میاز منظر سیاست سلامت، این مطالعه چندین نکته کلیدی را برجس

 های ملی برای مدیریت اختلالات نورودژنراتیو کودکانضرورت توسعه و اجرای دستورالعمل 

 های تشخیصی و درمانی جدیدگذاری در تحقیقات برای توسعه روشاهمیت سرمایه 

 ای برای این بیماراننیاز به بهبود دسترسی به خدمات تخصصی و چند رشته 

 خصصان سلامت در زمینه مدیریت این اختلالات پیچیدهضرورت آموزش و توانمندسازی مت 

 کنندههای مزمن و ناتوانهای درگیر با این بیماریاهمیت حمایت مالی و اجتماعی از خانواده 

کند که مدیریت موفق اختلالات نورودژنراتیو در کودکان نیازمند همکاری نزدیک بین به طور کلی، این مطالعه تأکید می

ی های مراقبتهای سلامت باید به سمت ایجاد سیستمهاست. سیاستگذاران سلامت و خانوادهسیاست متخصصان مختلف،

ا نیز هایشان راجتماعی این بیماران و خانواده-یکپارچه و جامع حرکت کنند که نه تنها نیازهای پزشکی، بلکه نیازهای روانی

 .برآورده سازند

 شود:اد میبرای بهبود مراقبت از این بیماران، پیشنه

 ای برای مدیریت اختلالات نورودژنراتیو کودکانایجاد مراکز تخصصی چند رشته 

 های غربالگری نوزادان برای تشخیص زودهنگامتوسعه برنامه 

 های نوآورانه مانند ژن درمانیافزایش بودجه تحقیقاتی برای درمان 

 های مالیوانی و کمکها، شامل مشاوره رهای حمایتی جامع برای خانوادهایجاد سیستم 

محور در مراقبت از کودکان مبتلا به اختلالات نورودژنراتیو تأکید نگر و انساندر نهایت، این مطالعه بر ضرورت رویکرد کل

 هایشان است.کند و خواستار اقدامات سیاستی هماهنگ برای بهبود کیفیت زندگی این بیماران و خانوادهمی
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