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Abstract: 
 
Background: Phelan-McDermid syndrome is a rare genetic disorder with an unknown 
prevalence. The overall developmental delay as a hallmark of the syndrome requires the 
rehabilitational interventions. The purpose of this study was to examine the effect of motor 
rehabilitation on an established syndrome of Phelan-McDermid. 
Case Report: In this study, a four-year old child with Phelan-McDermid syndrome 
diagnosis is reported. His gross motor skills and upper extremity functional skills were 
delayed. Accordingly, a 12-week motor rehabilitation program was planned and carried out. 
Conclusion: Findings of this case report show that the common approaches to motor 
rehabilitation of children with cerebral palsy and motor delay are applicable for children 
diagnosed with Phelan-McDermid syndrome. However, further studies are required to 
generalize the findings.  
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  درميدمك لنسندروم ف مبتلا به يك كودك در مدتكوتاه حركتي از توانبخشيگزارش موردي 
  

مسعود بابايي
1*

، زهرا تجملي
2

  

  

  مقدمه
، اختلالي ژنتيكي است Phelan-McDermidسندروم 

. ]1[ افتداتفاق مي 22 دليل حذف يا چيدمان مجدد كروموزومكه به
كروموزوم و در محل اختصاص داده شده حذف در قسمت انتهايي 

 22q13هاياين سندروم با نام. ]2[باشد مي q13.3براي 

deletion ،Deletion 22q13 ،Deletion 22q13.3، و 
Monosomy 22q13  ن اي شيوع .]3[نيز معرفي شده است
رسد كه در بسياري از موارد، نظر ميبه. ]3[ سندروم مشخص نيست

عنوان يكي از علل اين سندروم تشخيص داده نشده و آن را به
اين  .]2[كنند اصلي عقب ماندگي ذهني بدون علت فرض مي

 در هر دو سطح باليني و آزمايشگاهي آشكاريصورت به سندروم
افراد مبتلا به اين  درصد 30از  بيش در. گيردمورد غفلت قرار مي

نياز بيش از يك مطالعه كروموزومي  جهت تشخيص به سندروم
درصد افراد مبتلا به اين  95تصوير باليني در بيش از  .]3[ است

رشد كلي، نبود گفتار يا تاخير شديد  سندروم شامل تاخير شديد
-و نمو طبيعي يا شتاب گرفته مي) Hypotonia(آن، شلي بدن 

  .باشد
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شلي  .هاي اين سندروم در حين تولد كاملا مخفي استويژگي
 رشدي از اولين علائمي هستند كه بدن، مشكلات تغذيه و تاخير

ها شاخصي وجود شلي بدن در نوزاد تن. شوندكودك نمايان ميدر 
هاي ويژگي .كندكه نياز به مطالعات ژنتيكي را برجسته مي است

تيسم سازگار بوده و ورفتاري اين سندروم با اختلالات طيف ا
 كاهش ارتباطاتاي، شامل تماس چشمي ضعيف، حركات كليشه

 جديدترين با مروري بر .]3[باشد و نقايص زباني ميعي اجتما
اين سندروم مشخص  شيوعزان مي هنوز يابيم كهدر مي ،مطالعات
شي از تاثير مداخلات توانبخشي در كنون گزار تا ،علاوهبه .نيست

  .گزارش نشده است نيز بيماران مبتلا به اين سندروم
  

  معرفي مورد
 كودكي چهار ساله از پدر و مادري مورد مطالعه،

هاي ز بدو تولد با پيگيريكه ا بوده الاصل ايراني غيرمنسوب و
صورت گرفته توسط خانواده و انجام آزمايشات متعدد ژنتيكي، 

اين كودك . را دريافت كرده است درميدفلن مك ندرومتشخيص س
توانبخشي  كلينيكبه بخش كاردرماني  1391سال  زمستان در

در زمان ارجاع، اختلال همراهي  .در شهر تهران ارجاع شد مربوطه
شكايت اصلي  .هاي مادر يافت نشدو گفتهدر تاريخچه پزشكي 

منظور به .دبو كودك عدم پيشرفت مراحل رشد حركتيمادر، 
ي باليني اوليه روي هاحركتي، ارزيابي توانبخشيشروع فرآيند 

دليل عدم وجود ابزار معتبري جهت بررسي به .كودك انجام گرفت
م فلن هاي حركتي كودكان تشخيص داده شده با سندرومهارت

فلج مغزي و  ي اختلالهاي موجود در زمينهدرميد، از شاخصمك

  :خلاصه
هاي واضح اين بيماران يكي از ويژگي. درميد، اختلالي ژنتيكي و نادر بوده و شيوع آن مشخص نيستمك سندروم فلن: سابقه و هدف

تشخيص  كودكمطالعه به بررسي تاثير توانبخشي حركتي يك اين . كندها را نيازمند مداخلات توانبخشي ميتاخير كلي رشد بوده كه آن
  .پردازدداده شده با اين سندروم مي

 حركتي هايمهارت ،كه در رشد حركتي استدرميد فلن مكو مبتلا به سندروم  هفرد مورد مطالعه كودكي چهار سال: گزارش مورد
اي براي وي طرح ريزي و هفته 12اساس، برنامه توانبخشي حركتي  بر اين. اندام فوقاني خود تاخير داشت عملكرد هايدرشت و مهارت

  .اجرا شد
اين مطالعه موردي نشان داد كه رويكردهاي رايج توانبخشي حركتي كودكان فلج مغزي و كودكان مبتلا به تاخير حركتي،  :گيرينتيجه

تر با اين حال نيازمند مطالعات بيشتر براي تعميم قوي ؛ندابراي توانبخشي حركتي كودكان مبتلا به سندروم فلن مك درميد قابل استفاده
  .نتايج هستيم

  هاي رشديناتواني، تمرين درماني ،درميد، توانبخشيسندروم فلن مك: كليديواژگان
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هاي ريخت شناسي كودك ويژگي .استفاده شدمشكلات ذهني 
كودك از لحاظ  .رسيدنظر ميمانند تمامي هم سالانش طبيعي به

 GMFCS )Gross Motor Function Classificationمقياس 

System ( شت وقرار دا سال 4تا  2ي سني چهار بازهدر سطح 
ته و نشستن به ، آمدن از حالت خوابيده به نشسيدنلتتنها قادر به غ
 Palisano، توسط اين مقياسروايي و پايايي . قل بودصورت مست
از لحاظ عملكرد اندام . ]4[به تاييد رسيده است  شو همكاران

 MACS )Manualمقياس  دومفوقاني، كودك در سطح 

Ability Classification System( شت و قادر بود كه قرار دا
در دستانش  ، دو و سه انگشتيكروي، اياستوانهصورت به اشياء را

اين روايي و پايايي  .دكربگيرد ولي استفاده هدفمندي از آنها نمي 
مورد تاييد قرار گرفته است  شو همكاران Eliassonتوسط  مقياس

ي كودك ها و تنهدر زمينه ي تون عضلاني، تون عضلات اندام .]5[
 س تعديل يافته آشورثگيري بر اساس مقيابود و در اندازه طبيعي

)Modified ashworth scale(عنوان تون عضلاني به صفر ، نمره
ي مقياس تعديل شده ايپاي. طبيعي براي وي در نظر گرفته شد

 .]6[تاييد رسيده است به  Smithو  Bohannonآشورث توسط 
 يرفلكسيك از سطوح ، در هيچ]7[هاي رشد رفلكسي ر ارزيابيد

منظور به .و مغز مياني، تاخير رفلكسي مشاهده نشد ساقه مغز ،نخاع
در انجام وي  علت عدم تواناييبه بهر كودكسطح هوش بررسي
با . ودبهر وي امكان پذير نبگيري هوش، اندازههاي مرتبطتست
هم سن و سالان خود در سطح  در مقايسه عيني باكودك  حال،اين

با اتفاق  ،يتي عملكرد شناخدر حيطه .تري قرار داشتبسيار پايين
-گران متخصص در زمينه كار با كودكان بهنظري كه ميان درمان

عمل آمد، سطح شناختي كودك بر اساس مراحل رشد شناختي 
ي پياژه، بر اساس نظريه. تعيين گرديدي حسي حركتي پياژه، مرحله

ي حسي حركتي، پيش رشد و تكامل ذهني كودكان به چهار مرحله
 .]8[شود عملياتي، عمليات ذهني و عمليات صوري تقسيم مي

رفتاري اين كودك شامل تماس چشمي ضعيف، هاي ويژگي
ي در زمينه .ها بودش دنداناي، نقص زباني و سايحركات كليشه

تا  ماهگي 6قبل از ي دريافت خدمات توانبخشي، كودك از سابقه
در محيط صورت هفتگي خدمات كاردرماني سالگي به 4حدود 

ي توانبخشي كودك اين سابقه. بودخانه، دريافت كرده  كلينيك و
پس از انجام  .بود خارج از تهرانمربوط به حضور خانواده وي در 

هاي ذكر شده، برنامه درماني مرتبط با بهبود رشد حركتي ابيارزي
گر متخصص در حيطه درمانكار 3 اتفاق نظر كودك توسط

كودك، در زمان  .كودكان طرح ريزي شد توانبخشي حركتي
ي توانبخشي، دارويي مرتبط با تشخيص مراجعه و در طول دوره

رشد  ماندربرنامه درماني وي بر اساس . كردخود دريافت نمي
و تمرين  ]10[ Levittتمرين درماني  ،]Bobath ]9حركتي 
سعي شد براي جلب  .ريزي شدطرح ]Sieglinde ]11درماني 

- بر اين اساس به .، تمرينات همراه با بازي باشندهمكاري كودك

ارائه  توانبخشي حركتي جلسه خدمات 2هفته و هر هفته  12مدت 
هاي تا به توصيه شد نيز خواسته ي كودكاز خانواده ،علاوهبه .شد

خانواده، طرح علت نقل مكان به .گر در منزل نيز عمل كننددرمان
توانبخشي انجام برنامه  .تر ممكن نبودريزي درمان طولاني مدت

گر كودك در هر جلسه با شده به اين صورت بود كه درمان
ارزيابي كلي از پيشرفت حركتي كودك، به شروع درمان كودك 

مندي از هر هاي درماني و بهرهمنظور انجام تكنيكبه .پرداختمي
تمرينات مورد نياز مرحله رشدي كودك از   سه رويكرد گفته شده،

انتخاب شده  Sieglindeو تمرين درماني  Levittتمرين درماني 
 اط كليدي بدن،قدر مورد استفاده ن Bobathو سپس با خط مشي 

منظور انتخاب تمرينات مورد به. گرديدتمرينات به كودك ارائه مي
و  Levittهاي نياز كودك، از روند پيشرفت حركتي روش

Sieglinde بدين منظور بر طبق توصيه اين دو . بهره گرفته شد
ابتدا وضعيت حركتي كودك ارزيابي شده و سپس   رويكرد،

- به. گرديدتمرينات مربوط به مرحله بعدي رشد به وي ارائه مي

پس از جلسات هشتم و  تيم درمانمنظور بهبود روند انجام درمان، 
ند و با ارزيابي باليني مجدد شانزدهم نيز با يكديگر جلسه داشت

وضعيت رشد حركتي كودك، نيازي به بازنگري در برنامه 
هاي ابزار بر اساس مولفه ،هفته 12طي پس از  .توانبخشي ديده نشد

 )GMFM )Gross Motor Function Measureاندازه گيري 
روايي و پايايي  .نشان داد پيشرفتكودك در رشد حركتي خود 

در اين . و همكارانش تاييد شده است Russelاين ابزار توسط 
شروع (، نمره يك )عدم شروع حركت(گيري نمره صفر ابزار اندازه

انجام كامل (و نمره سه ) انجام نسبي حركت(، نمره دو )حركت
از حالت  خود را قادر شده بود تا كودك .]12[است ) حركت

كمتر از براي و  به حالت چهار دست و پا آورده نشسته و خوابيده
واكنش تعادلي  ،علاوهبه .نيه اين وضعيت را حفظ نمايدثا 10

در  .كودك در وضعيت نشسته با پاهاي دراز نيز پيشرفت كرده بود
 Sit on mat( ،31 )Sit on mat( 24هاي اين راستا در آيتم

with feet in front( ،39 )4 point ها و زانوها براي روي دست
و حفظ  PR( 41 و )و آمدن به نشسته point 4( 40، )ثانيه 10

نمره سه  )ها و زانوهاچهار نقطه و نگداري بدن براي روي دست
 MACS با توجه به مقياس ،حالبا اين. به حركت كودك داده شد

  .پيشرفتي حاصل نشد فوقاني ي عملكرد اندامدر زمينه
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  بحث
درميد، سندرومي نادر بوده و شيوع آن سندروم فلن مك

بسياري از افراد مبتلا به اين سندروم تشخيص . نامشخص است
بطي به اين افراد هاي نامرتشوند و ممكن است تشخيصداده نمي

و همكاران، بيماري مبتلا به  Messiasمثال  ايبر. ]3[داده شود 
هاي علت بررسيدرميد را معرفي كردند كه بهسندروم فلن مك

هاي فلج مغزي، اختلال افسردگي اساسي، برچسب تشخيصاشتباه، 
از . ]13[ اختلال اضطراب فراگير و اسكيزوفرني كاتاتوني را داشت

با علائم اين سندروم  الزامي است تا متخصصين توانبخشي ،رواين
 فرد، و در صورت شك به تشخيص داده شده به خوبي آشنا بوده

. را جهت بررسي ژنتيكي به متخصص مربوطه ارجاع دهند
Messias در مطالعه خود بر ضرورت نقش بررسي  و همكاران نيز
و  Sarasua .]13[بيماران روانپزشكي تاكيد داشتند ژنتيكي 
 201در مطالعه كوهورت خود به ارزيابي باليني و ژنتيكي همكاران 

اين  هايبر اساس يافته. ندابيمار مبتلا به اين سندروم پرداخته
هاي مطالعه، افراد مورد بررسي با افزايش سن خود در توانايي

در مورد درمان  ،حالبا اين]. 14[اند رشدي بهبودي نشان داده
علت انتخاب  .توانبخشي در اين افراد موردي بيان نشده بود

اين بود كه  Sieglindeو  Bobath ،Levittرويكردهاي درماني 
رمان كودكان فلج مغزي و كودكان ها به صورت رايجي در داز آن

در تمرين  .]9- 11[شود ستفاده ميمبتلا به تاخير رشد حركتي ا
اين نقاط . ، نقاط كليدي كنترل وجود دارندBobathدرماني 

شوند تا حركت در الگوي صحيح خود اتفاق كليدي باعث مي
علت ارائه نيز به Sieglindeو  Levittتمرين درماني ]. 9[بيفتد 

صورت عملكردي و با توجه به روند رشد حركتي تمرينات به
توجه به عوامل ]. 10،11[شوند باعث پيشرفتن منظم روند درمان مي

توان از دلايل احتمالي پيشرفت حركتي كودك ذكر شده را مي
ت تمرينات ارائه شده نه تنها باعث پيشرف. مورد مطالعه دانست
علت بلكه به ،شدندكودك ) Gross motor(رشد حركتي درشت 

هاي درشت و وزن اندازي درگير كردن دست در يادگيري مهارت
هاي دست را ها، قابليت ايجاد پيشرفت در مهارتمكرر روي دست

-علت عدم توجه مستقيم مداخلات به مهارتبه ،حالبا اين ؛داشتند

-ها كه در واقع مهارتهارتهاي دست كودك، پيشرفتي در اين م

 شچالنكته  .هستند ديده نشد) Fine motor(هاي ظريف حركتي 
رفتاري  هايكودك معرفي شده، ويژگي توانبخشي در مورد برانگيز
رفتاري كودكان  هاياين رفتارها، مشابه برخي از ويژگي. وي بود
-در اين سندروم ديده مياين رفتارها مكررا  ؛ددنتيسم بووطيف ا

-كه درمان بود هاي رفتاري منجر به اين شدهاين ويژگي. ]3[ند شو

گران به سختي بتوانند كودك را در تمرين مورد هدف خود قرار 
گران ها منجر شده بود كه درماناين ويژگي ،از ديگر سو. دهند

خوبي كودك نتوانند وي را در تمرينات رشد مهارت هاي دست به
در زمينه  گونه بتوان عدم پيشرفت كودك راشايد اين. درگير كنند
جو و بررسي  و با جست .مودجيه نتوكردي دست مهارت عمل

- هاي مختلف، مطالعات محدودي در زمينه سندروم فلن مكپايگاه

برخي از اين مطالعات صرفا به توصيف مورد . درميد موجود بودند
هاي زيست و برخي نيز نتايج درمانمطالعه خود پرداخته بودند 

از . مطالعه ذكر كرده بودندمورد شناختي خود را در زمينه فرد 
  .نتايج وجود نداشت مقايسهاي جهت مطالعه ،روناي
 

  گيرينتيجه
 رويكردهاي رايجاين مطالعه موردي نشان داد كه 

ي و كودكان مبتلا به تاخير حركتي كودكان فلج مغز توانبخشي
، براي توانبخشي حركتي كودكان مبتلا به سندروم فلن حركتي

مطالعات بيشتر، براي  مندنياز ،حالبا اين .انداستفادهدرميد قابل مك
شود تا متخصصين توصيه مي .تر نتايج هستيمقويتعميم 

توانبخشي، در صورت مواجهه با كودكان با علائم مشابه اين 
هاي ژنتيكي به متخصصين ها را براي انجام تستسندروم، آن

-پيشنهاد ميعلت نادر بودن اين سندروم، به. مربوطه ارجاع دهند

در زمينه توانبخشي  ديگر رويكردهاي تر ومطالعات بيش شود تا
اين  تر براييي زماني طولانو در بازه مسائل حركتي و رفتاري

  .انجام شود كودكان
  

  تشكر و قدرداني
وسيله از همكاري والدين كودك و افرادي كه در بدين

  .نمايمتشكر مي ،نگارش اين مطالعه موردي نقش داشتند
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