
Case presentation
MSUD



ساله،اهل و ساکن شهرستان جم،استان بوشهر،باتشخیص بیماری2/5،دخترسلمابیمار•
MSUD از ده ماهگی

،حاصل سزارین با آپگارنرمال، وزن(یک مورد سقط)فرزند اول، حاصل بارداری دوم •
(پسرعمو-دخترعمو)گرم ازپدرومادرمنسوب3750تولد 

ماهگی فوت شده 4درسن ( هیدروسفالی؟)CNSدوفرزند خاله ی بیمار با تابلوی آنومالی •
.اند

.ازبدوتولد بیقراری و گریه های شدید داشته است•



،که درآنجا  covid 19روزگی با تابلوی علایم تنفسی باتست مثبت15اولین بستری •
می پزشک متوجه تشنج می شود وآنتی کانوالسنت تجویز می شود ولی خانواده ادامه ن

.دهند

وی درمان برای.ماهگی به علت تشنج،اینباربه نورولوژیست مراجعه می کند3مجدد در •
. که بازهم فقط چند هفته ادامه می دهند( فنوباربیتال.)تجویز می شود

اپیزود این حرکات غیرعادی را داشته 10ماهگی هر روزتقریبا 9ماهگی تا 4از•
ربه اسپاسم وحرکت اندام هابصورت بالارفتن و بدنبال آن شل  شدن اندامها هربا:است
یا کاهش سطح هوشیاریupward gazeثانیه ،بدون 4-3مدت 



. ماهگی انجام می شود،بیماردربیمارستان بستری می شود9درمراجعه مجدد که درسن•

:ماهگی9ثبت شده در معاینه بالینی •

• Wt=9200g(50th),height=80cm(>90),head circumference=44cm(10-25th)

وفونتانل قدامی تقریبا درحال بسته شدن است+DTR3. تاساندام ها اسپاستیک •

•neck holdingقادربه لبخند زدن است.ندارد،به سختی با کمک به حالت نشسته قرارمی گیرد.

ت تشنجی و بعد با توجه به نوع حرکاکه لوتیراستام و کلونازپام ضد تشنج شروع شد با درمان دارویی •
EEG به تزریقACTHبا تشخیصinfantile spasmتغییر داده شد.

:شدهای تشخیصی نیزبرای وی درخواست W/Uهمزمان •

. مغز شواهدی به نفع وجود لکودیستروفی گزارش شدMRIدر•

CBCسایرآزمایشات معمول شامل.که نرمال بودشده بود حین بستری آمونیاک ،لاکتات وگازخون چک •
.والکترولیتها و عملکرد کبد و کلیه ها نیزنرمال بود

•Panel Aنیز ارسال شد.



:panel Aپاسخ •

• Plasma Aminoacid profile: Allo isoleucine: 
220(<2µ𝑚),Leucine:2140(48-195µm),Valine: ?  (83-
132µm),Isoleucine:260(25-105µ𝑚)

• Urine organic acid:2-hydroxyisovaleric acid=189mmol/molcr(>4),2-
ketoisovaleric acid=77.1mmol/molcr(>2),2-hydroxyisocaproic 
acid=141mmol/molcr(>3.5),2-ketoisocaproic acid=59mmol/molcr(>2)

• Plasma Acylcarnitine profile: normal



.نیز تشخیص را تایید کردWESپاسخ بررسی 



شیرخوارکاملااسپاستیک :panel Aماهگی بعد ازآماده شدن جواب 10ویزیت درسن •
چهره کوشینگوئید ACTHنداشت وکمی بدلیل دریافت چند دوزeye contactبود،
. وقادربه نشستن و گردن گرفتن نبود.بود

میلی گرم برای وی 100لازم شامل تغذیه با شیرو قرص تیامین روزانه درمانهای •
.شروع شد

دردسترس اسبراس)تغذیه با شیرمخصوص : اولین برنامه درمانی تغذیه که برای وی تجویز شد•

ketonexروز اول ،چند بودن مقدارمجازلوسین با (MSUD maxamaidوبعد1
42.5gram/kg اسیدآمینه های یک ماه بعد پایین تر معمولی، میزان ازشیرخشک

...ازحداقل گزارش شد که مجدد برنامه ی تغذیه ای تغییر داده شد 

که و گفتاردرمانی و کاردرمانی.علاوه برآن درمانهای ضدتشنج شامل لوبل ادامه داده شد•
.طی این مدت شروع شده بود، ادامه یافت



:سالگی2/5حاضربیماردر سن درحال •

 sever globalازنظرتکاملی مختصری بهتر شده ولی همچنان •
neurodevelopmental delay دت کمی ازش.به تنهایی قادراست چند دقیقه بنشید.دارد

.اسپاستیسیتی کاسته شده است
• Weight:10600g(<5thpercentile),Height:88cm(25thpercentile),Head circumference:48cm

بت هم ،چند نو(درمان دارویی با لوبل تحت نظر نورولوژیست)نیاز نداشته،علایم تشنج کنترل شده استمجددبستریمدتاینطی•
.آزمایشات کنترل نشده علاوه برموارد نرمال درپرونده وی ثبت شده است

پیمانه 12لوسین مجازاز غذاها و تغذیه روزانه با 285mgآخرین سطح اسید آمینه ها باتنظیم دریافت •
maxamaidشیر MSUD (قبلماه یک :)استبه اینصورت

•Leu=42.6(48-175), Allo-isoleucine=1.1(<2),Isoleu=22.5(22-105),Val=44.1(83-312)
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