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چکیده

ه اختلال عزيلی صوتیىی است وٍ اس وظز تالیىی تا میگزن، حملات (، یCADASILی )ي لًوًآوسفالًپات ساب وًرتیىالآرتزیًپاتی اتًسيمال غالة مغشی تا اوفاروتًس  مقدمه:

 .گزدد می ایجاد NOTCH3 صن در جُش اثز در ي شًد َای شىاختی مشخص می ي ومص TIA( Transient ischemic attacks) ایسىمیه گذرا

تاشذ وٍ تزای  ه میپَای تالیىی آتی ي یافتٍ MRI( Magnetic resonance imaging) تیماری تا تصًیزتزداری رسيواوس مغىاطیسی ،ارائٍ شذٌ مًرد :گشارش مورد

 .ومایص عصثی مىزر تٍ سزيیس ما ارجاع دادٌ شذتشخیص دادٌ شذٌ تًد، تیمار تٍ دلیل  MS( Multiple sclerosis) چىذیه سال تٍ اشتثاٌ مثتلا تٍ مالتیپل اسىلزيسیس
 (Fluid-attenuated inversion recoveryي ) T2ای را در  ، َایپزایىتىسیتی گستزدMRIٌ .ي تجشیٍ ي تحلیل صوی تزای ایشان اوجام گزدیذ MRIَای  تزرسی

FLAIR تا حساسیت تصًیزتزداری َای وًچه متعذد در ریشی ي خًن ( مغىاطیسیSusceptibility-weighted imaging )SWI ٍاطزاف تطه، وپسًل  ی در واحی
َای  ، درمانCADASILییذ أپس اس ت ییذ شذ.أت NOTCH3تا تجشیٍ ي تحلیل صوتیىی صن  CADASILتشخیص  خارجی ي لًب تمپًرال لذامی وشان دادٌ است.

 .خاتمٍ یافت MSمزتثط تا 

میت  را تزجستٍ می MSَای تالیىی ي تصًیزتزداری عصثی در تیماران مشىًن تٍ  ارسیاتی دلیك یافتٍمًرد ارائٍ شذٌ، اَمیت  گیزی: نتیجه اًن  CADASILوىذ ي تز اَ تٍ عى

 .ومایذ میویذ أت، یه تشخیص افتزالی وادیذٌ گزفتٍ شذٌ

 سیاسىلزيس پلیمًلت ی؛ىیصوتآوالیش  واداسیل؛ ی؛اختلالات عزيق مغش واصگان کلیدی:

 
. پشت نقاب مالتیپل اسکلزوسیس: گشارش مورد CADASIL .يَثی ساد فُیمٍ، عظیمی امیزرضا، فزَادی شثستزی حمیذرضا، ديستی ريسیتا ارجاع:

 401-405(: 721) 41؛ 1402مجلٍ داوشىذٌ پششىی اصفُان 

 

 مقدمه

 ػبة ووسسیىابل آسسشیودبسی اسوصومبل غبلت مغضی همشاه ثب انفبسوشوع 

اػاز وا     ( یه ثیمبسی عشولی اسثیCADASILو لوووانؼفبلودبسی )

 NOTCH3و دس اثاش خشاؾ دس ط    ؿاود   ث  نذسر سـخیق داده می

، اص خمیا  میراش ،   CADASILسظبهشار اكایی   .(1) دگشد ایدبد می

، TIA (Transient ischemic attacksحماتر ایؼاىمیه گازسا )   

ای اص اخاشتتر   ثاب ییاگ گؼاششده   و   ػىش  مغضی و نمبیق ؿنبخشی

هماشاه ثاب    این همذوؿابنی دس سظابهشار،   .(2) علجی همذوؿبنی داسنذ

، ؿنبػبیی آ  سا ث  یه اخاشتل نؼاجشب    CADASILفشوبنغ ثؼیبس وم 

وخاود، ؿایوآ آ  ثا  دلیال      ثب ایان  ثبلین سجذیل وشده اػز. دؿواس دس

ثا    ،ثشجود ؿنبخز سوػط دضؿىب  و دس نشید  افضایؾ میضا  سـاخیق 

مثجاز   خابنوادگی  ی ػبثم  عتیم ثبلینی، سذسیح دس حبل افضایؾ اػز.

(، معماولی  ثابلینی  ویظگای  چناذ  یاب  یه ثشای غبلت اسوصومبل )الروی

آصمابیؾ   ،MRI (Magnetic resonance imaging) سلاویشثشداسی 

هابی مولىاوتس و    و سىنیاه  NOTCH3هبی ط   طنشیىی ثشای خشؾ

 CADASILهب ثشای سـاخیق   سشین سوؽ مطمئنایمونوهیؼشوؿیمی، 

( و هبیذواینشنؼایشی  FLAIRو ) T2دس سلبویش هبیذشاینشنؼیشی  .(3) ثبؿنذ می

 ی ػافیذ ایاشاب ثطان و مابده     ی دس وذؼول خبسخی، مابده  T1دس سلبویش 

هؼاشنذ وا     CADASIL ؿبخقهبی  ػفیذ لوة سمذوسال لذامی، ویظگی

 .(4) ممىن اػز چنذین ػبل لجال اص هشاوس عت ام ثابلینی ایدابد ؿاونذ      

ی  هابی علای    مندش ث  انحطبط ػایول  NOTCH3همچنین خشؾ دس ط  

ؿاود و   مای  VSMC( Vascular smooth muscle cellsكبب عشوق )

 گسارش مورد
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 VSMCی آ  وخود مواد اػمیوفیل دانا  دانا  دس    وننذه ویظگی مشمبیض

اػز و  سوػط میىشوػىوح الىششونای دس ثیودؼای دوػاز، علای ،     

ؿود و  حؼبػایز ثابتیی دس سـاخیق     ویی  و دشیىبسد، ؿنبػبیی می

 .(5)داسد 

 هابی  و یبفشا   MRI ثاب  سا CADASIL اص ماوسد  یه مب ایندب، دس

 اؿاشجبه  ثا   ػابل  چناذین  ثاشای  و  ونیم می سوكیگ معمول غیش ثبلینی

 .ثود ؿذه داده سـخیق( MS) اع ام ث  مجشت

 

 گزارش مورد

مىشس نمبیق علاجی ثا     و ایشانی ث  دلیل ؿشوآ حبد ی ػبل  48یه مشد 

اخاشتل  ػبلری، او مـىل حابد   34ؿذ. دس ػن  داده ثیمبسػشب  مب اسخبآ

 اػابع  ثاش  صمب ، آ  دس .ه ثودسدشث  وشدنیض و همی دبسصی چخ سا  سىیم

یشفا  و مشعاذد    دو هبیذشاینشنؼیشی ی دهنذه نـب  و  مغض، MRI هبی یبفش 

T2 و وابلوصال  داشی  ناواحی  ؿابمل  و  ووسسیىبل ػبة ػفیذ ی مبده دس 

 (.  1ؿذ )ؿىل  داده سـخیق اع ام ث  مجشت ثود، ثطن ایشاب

 

 
 نواحی درگیری با T2 طرفه در هایپراینتنسیتی متعدد دو .1شکل

 MS ضایعات شبیه بطنی اطراف و پریکالوزال

 

 سفا   ثاشای ( گاشم  3 دشدنیضولاو   )مشیل دسمبنی دبلغ ثب این ثیمبس

 داسوی اینششفاشو   آ  اص داغ  و گشفز لشاس دسمب  سحز حبد، ی حمی 

دیاغ   دس اناذوی  ثشجاود  ثا   مندش و  ؿذ ( ؿشوآIFN- Beta1-bثشب )

 همی دابسصی ػامز   ؿذر دس سغییشی امب گشدیذ، سعبدل عذم و آسسشی

 وجاذ،  عمیىشدی هبی سؼز افضایؾ دلیل ث  INF-βنـذ.  مـبهذه چخ

. ؿاذ  سدویض اػشبر )ػینومش( گتسیشامش و ػذغ ؿذ لط  ثعذ مبه چنذ

دابسصی   همی ثب سشسیت ث  ػبلری 42 و 38 ػن دس ػوم و دوم حمتر

 دابلغ  دسیبفاز  وخاود  ثاب  .ایدبد ؿذ ای مخچ  آسبوؼی و چخ ػمز

 مشعاذد  هابی   آػایت  دچابس  ثیمابس  حمیا ،  هاش  اص دغ دشدنیضولو  مشیل

 حاابد حمااتر همچنااین ی خااود، ػاابثم  ثیماابس دس. ؿااذ ماای علااجی

 سدشثا   خود سا ث  خود ثشجودی نؼجی و ث  كوسر چخ، ثب آنودی همی

 سا آ  دلیاك  خض یبر و  داؿز مجشمی ػشدسد ی ػبثم  ثیمبس وشده ثود.

 ادساس ػاوصؽ  مبننذ سحشبنی ادساسی دػشربه عت م او. نذاؿز خبیش ث 

 دخبنیابر،  اػشعمبل اص ای ػبثم  هیچ ثیمبس،. داؿز فوسی اخشیبسی ثی و

 ی ػابثم   هایچ  او. نىاشد  رواش  ماواد سا  ملاشب  ػوء یب الىل نوؿیذ 

  ػاان دس دااذسؽ حاابل، ایاان ثااب نذاؿااز، مـاابث  عت اام خاابنوادگی

 .ثود وشده سدشث  سا مغضی عشوق حبدث  یه ػبلری، 75

 گفشابس  اماب دس  ثاود،  یجیعای  او سوانی وضعیز ثبلینی، ی معبین  دس

 دس نرابه ثا    همنبم آنودی همی این، ثش عتوه. ؿذ مـبهذه آسسشی دیغ

 دس معبینا  وخاود داؿاز.    ی چاخ كاوسر   نبحیا   خض ی فیح و چخ

 5/4دیؼاشبل و   5/3) ثاود  ؿاذیذسش  دیؼشبل دس چخ ػمز دبسصی همی

 ثبلینی ی معبین  دس چخ ثبثینؼىی و عتمز هیذشسفیىؼی .(دشوگضیمبل

 ساه. داد نـب  سا چخ ػمز ، سشموسFinger to nose سؼز. ؿذ دیذه

 ثاب  ػابلری،  48 ػن دس ثیمبس .ثود دزیش امىب  ومه ثب فمط ثیمبس سفشن

MRI ثاب  وا   گشفاز  لاشاس  اسصیابثی مداذد   ماوسد  مغض و نخبآ گشدنی 

 و هبی ػابطیشبل  سوالی (.2 ؿىل) ثود ػبصگبسسش CADASIL سـخیق

 ػابة  ػافیذ  ی مابده  ی گؼاششده  ضبیعبر ،FLAIR MRI آگضیبل دس

 لاذامی  سمذاوسال  لاوة  و خابسخی  وذؼاول  و  داد نـب  سا ووسسیىبل

 دس  سا وػیعی ووچه هبی سیضی خو  MRI این، ثش عتوه. ثود دسگیش

SWI دس ای ضابیع   یاب  داتن  هایچ  حابل،  ایان  ثب. (3 ؿىل) داد نـب 

MRI هابی  یبفش  مدموآ، نـذ. دس نخبآ گشدنی یبفز MRI  اص حابوی 

   .وننذه دمییین  عیل سب ثود عشولی منـأ نمبیق علجی ثب
 

 
 لوب و خارجی کپسول درگیری با T2 متعدد هایپراینتنسیتی .2شکل

 MRI  FLAIRآگسیال و ساشیتال های توالی در قدامی تمپورال
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 SWI MRI در متعدد کوچک های ریسی خون .3شکل

 

(Computed tomography angiography )CTA  خاض  مغض، ث 

 یجیعای  سواناذ  وسسجشال چخ )این یبفشا  مای   ؿشیب  ثود  هیذودتػشیه

 -مابی  مغاضی   دس آنابلیض . ناذاد  نـب  نبهندبسی دیرشی سا هیچ ثبؿذ(،

ویونابل   الیراو  ثبنذ ، هیچرون CSF( Cerebro spinal fluidنخبعی )

(Oligoclonal bands )OCB ػابیش   دس .سوخشی وخود نذاؿز لبثل

هبی خونی، آنابلیض و وـاز    ؿمبسؽ ػیول خمی  اص دبساویینیىی، مذاختر

 اووواابسدیوگشافی و لراان -ؿااىم ػااونوگشافی ادساس، الىششوانؼاافبلوگشافی

هاایچ  TTE (Transthoracic echocardiogramسوساػاایه ) سااشانغ

 هابی  یبفشا   و ثابلینی  سظبهشار اػبع ثش .نـذ دیذا ی لبثل سوخشی یبفش 

MRI، CADASIL  ثنابثشاین،  .ؿذ مطشح احشمبلی سـخیق عنوا  ث 

 ای نمونا   سوی ثش( 96094705: مشخ  ؿمبسه) طنشیىی سحییل و سدضی 

 لطعاای سـااخیق ثاا  سػاایذ  ثااشای محیطاای خااو  هاابی ػاایول اص

CADASIL مؼاشمیم  یبثی سوالی. ؿذ اندبم DNA   8-2 هابی  اگاضو، 

 ،19وشومااوصوم  سوی NOTCH3 ط  مشثااوط ثاا 19  و 18 ،12 ،11

 واا  داد، نـااب  153 مولعیااز دس سا ػیؼاشئین  ثاا  آسطنااین خابیرضینی 

 ،CADASIL سأییاذ  اص داغ  .وناذ  می سأییذ سا CADASIL سـخیق

 ثیمابس  هبیMRI سمبم همچنین، یبفز. خبسم  MS ثب مشسجط هبی دسمب 

 یابفشن  ثاشای  نراش  گزؿش  كوسر ث  مدذدا  امشوص، سب ث  حمی  اولین اص

، MRI اولاین  دس. گشفشنذ لشاس اسصیبثی موسد CADASIL اص ؿواهذی

 صماب   آ  دس وا   داؿز وخود سمذوسال هبی لوة لذامی لطت دسگیشی

 .ؿذ گشفش  نبدیذه

 

 بحث

CADASIL،  اػاز  اسثای  ووسسیىبل ػبة عشولی دمبنغ سشین ؿبی .

 سػذ ث  نظش می امب اػز، نـذه ؿنبخش  وبمل یوس ث  آ  دبسوفیضیولوطی

 اكاایی داابسوطنض ؿااشیبنی، علااتنی ی تیاا  ی دیـااشونذه سخشیاات واا 

CADASIL سدماا  .اػااز NOTCH3 غـاابی دس یبفشاا ، -خشااؾ 

 گشاناولش  سػاوثبر  عناوا   ثا   وا   ؿاود  مای  سدمعبسی ث  مندش ػیولی

 .(6)ؿاونذ   مای  ؿنبخش  مغضی خبسج و مغضی هبی ؿشیب  دس اػمیوفیل

سلاویشثشداسی علاجی،    دلیاك  اسصیبثی ثب همشاه خبف ثبلینی سظبهشار

 حبل، این ثب ونذ، ومه CADASIL ث  ؿذ  مـىون ث  اػز ممىن

 سوؽ عناوا   ثا   دوػاز  یاب  خو  هبی نمون  سوی ثش طنشیىی آصمبیؾ

دسكاذ   95دس  وا   ؿود می اػشفبده CADASIL سـخیق ثشای لطعی

دس حابل حبضاش دسماب      .(4)گاشدد   می خشؾ ؿنبػبیی ث  مواسد مندش

وخود نذاسد و سمشواض سوی   CADASILای دس خشب  ثشای  سأییذ ؿذه

یشی )حمبیز عمیای، عابیفی و مـابوسه(، اص ثاین ثاشد  و      دسمب  حمب

هابی عشولای    اكتح عتیم ثیمبس و ونششل سیؼه فبوشوسهبی ثیمابسی 

ونششل فـبسخو ، عذم ملشب ػیربس و ونششل لنذ خو  خشاز   اػز.

ؿود. همچنین ثب سوخ  ث   وبهؾ خطش حمتر ػىش  مغضی سوكی  می

اص حمتر میراش  و   ، دیـریشیCADASILؿیوآ میرش  دس ثیمبسا  

 .(7)دسمب  میرش  حبد، اهمیز ث  ػضایی داسد 

 اول. اػاز  فشد ث  منحلش دلیل چنذ ث  گضاسؽ این دس ؿذه اسا   ثیمبس

 ؿانبخش   CADASIL سیذیاه  ماوسد  یاه  عناوا   ث  ثیمبس هم ، اص سش مشم و

ثاود و   آسساشی  دیاغ  و چاخ  ػامز  دابسصی  همی اكیی عت م صیشا نـذ،

ثوده اػاز وا  سمابمی     MSاولی  مـبث  ضبیعبر  MRIهمچنین ضبیعبر 

 ثا   ثیمابس  اص ثیمابسی  ػایش  .ؿاود  این مواسد ثبعث اؿشجبه دس سـاخیق مای  

 ی دها   دس میراش   ادیضودهابی  معمول، یوس ث  اػز. مشفبور دیرش ثیمبسی

 سخ ػابلری  60 ساب  30 ػان  دس ،TIA آ  دنجابل  ث  و ؿونذ می ؿشوآ ػوم

 CADASIL هابی  ویظگای  ثابسصسشین  اص میراش   ادیضودهابی  .(8)دهاذ   می

 اػاز  ػاشدسد  ی ػبثم  ؿبمل ثیمبس این ثبلینی ػیش این، وخود ثب ،(9)هؼشنذ 

 لجیای  مطبلعابر  ایان،  ثاش  عتوه نذاؿز. خبیش ث  سا آ  مـخلبر وی و 

 هابی  دوسه ،CADASIL داس عتماز  مواسد ػوم دو حذود و  انذ داده نـب 

TIA مشعبلات   ووسسیىابل  ػبة ایؼىمیه ضبیعبر ثب و  وننذ می سدشث  سا

ضاعگ   و سفشن ساه اخشتل خمی  اص وننذه، نبسوا  هبی ث  آػیت مندش و  آ ،

 ماب  ثیمابس  مذاوم، یوس ث  .(10)گشدد  مـخق می ؿود، می هبی سحشبنی انذام

TIAدیاغ   و چاخ  ػامز  دابسصی  ثب همی عمذسب  و  داؿز وننذه عود هبی

 .ؿذنذ می هبهش آسسشی

 ثابت  نفاور  ثاب  غبلات  اسوصومابل  اخاشتل  یه CADASIL اگشچ 

 خابنوادگی  ی ػابثم   داذس،  دس CVA خاض  ث  ؿذه اسا   موسد امب اػز،

 دتیال  ثا   اػاز  ممىان  مثجز خبنوادگی ی ػبثم  وخود عذم .نذاؿز

 ثا   خابنواده  اعلبی دس CADASIL سـخیق خمی ، عذم اص مشعذدی

 ثا   و اؿاشجبه  سـاخیق  عت ام،  دیاشسع  ؿشوآ یب صودسع مشي دلیل

 ثبؿذ. خذیذ، هبی خشؾ دلیل ث  نذسر

 ؿاجی   عتیام،  هنربم ثشوص اولین دس MRI هبی یبفش  این، ثش عتوه

MS ی نبحیا   و ووسداوع وابلوصوم   دس ػافیذ  ی مبده ضبیعبر) اػز 

 اص ػابل، ثشخای   15اص  ثعاذ  MRI ثاب  مدذد اسصیبثی امب،( ثطن ایشاب

 و لذامی سمذوسال لوة دس ضبیعبر خمی  اص CADASIL هبی ویظگی

 ؿاذنذ.  گشفشا   نبدیاذه  حمی  اولین و  دس داد نـب  سا خبسخی وذؼول

 ؿاذیذ  ساب  وخود ضبیعبر ثب ؿذر مشوػط دهذ و  گضاسؿبر نـب  می
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  ویظگاای و دسكااذ 89 حؼبػاایز داسای لااذامی سمذااوسال لطاات دس

  و حؼبػایز  دسكاذ  93 ثاب  خابسخی  وذؼاولی  ضبیعبر و دسكذ 86

 سلاویشثشداسی  هبی یبفش  ایندب، دس .(4)اػز  همشاه ویظگی دسكذ 45

انااذ و  ؿااذه CADASIL اؿااشجبه سـااخیق ثاا  معمااول، مندااش غیااش

 ماواسد  ػابیش  ثاب  ممبیؼا   ایان ثیمابسی، دس   لبثل سـخیق هبی ویظگی

CADASILلشاس گشفشنذ سوخ  موسد ، دیشسش. 

 و ؿاذ  داده سـاخیق  اع ام ثا   مجشت اؿشجبه ث  مب ثیمبس نشبیز، دس

ؿبیب  روش اػاز وا     .ؿذ دسمب  اع ام دسمبنی هبی دشوسىل ثب ثنبثشاین

، سااأثیشی سوی عتیاام  MSملااشب داسوهاابی اكاایی دس دسمااب     

CADASIL   اص ذادی. سعاا(11)و خیااوگیشی اص دیـااشفز آ  نااذاسد 

 لاجت   اناذ،  سـاخیق داده ؿاذه   MSاؿاشجبه   ث  و  CADASIL مواسد

 .(13 ،12)اػز  ؿذه گضاسؽ

 

 گیری نتیجه

 وخاود  MS و CADASIL همضماب   وخاود  ثاش  مجنای  محىمی ؿواهذ

 اػاز  ممىان  سلویشثشداسی هبی یبفش  و ثبلینی سظبهشار وال ، دس نذاسد.

ثیمابس   .وناذ  ومه MS و CADASIL افششالی سـخیق دس دضؿىب  ث 

 ثیمابسا   دس سا سلاویشثشداسی  و ثابلینی  دلیك اسصیبثی اهمیز مطشح ؿذه،

 سـاخیق  یه عنوا  سا ث  ،CADASIL و دهذ نـب  می MS ث  مـىون

 ثاشای  ماثثشی  دسماب   هایچ  وا   حابلی  دس .وناذ  ثشخؼاش  مای   مشم، افششالی

CADASIL كحیح سـخیق نیؼز، دػششع دس CADASIL  ثیمابسا ، 

  اع، ام اخشلبكااای هااابی دسماااب  داسویااای و مااابلی عاااواسم اص سا

 .ونذ می سهب

 

 تشکر و قدردانی

ی اختق دانـربه عیوم دضؿىی سششا   سوؽ اخشای این یشح دس ومیش 

سأییاذ   IR.TUMS.VCR.REC.1399.582مطشح و ثاب واذ اخاتق    

 كانعشی  دوشش و فبضیی دوشش طنشیه آصمبیـربه همىبسی اص .ؿذه اػز

 .ونیم می سـىش CADASIL طنشیه آصمبیؾ اندبم دس
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Abstract 

Background: Autosomal dominant cerebral arteriopathy with subcortical infarction and leukoencephalopathy 

(CADASIL) is a genetic vascular disorder clinically characterized by migraine, transient ischemic attacks (TIA) 

and cognitive deficits and it is caused by mutations in the NOTCH3 gene.  

Case Report: The presented case is a patient with magnetic resonance imaging (MRI) and atypical clinical 

findings, which was misdiagnosed as multiple sclerosis (MS) for several years, the patient was referred to our 

service due to recurrent neurological deficits. MRI examinations and gene analysis were done for them. MRI 

showed extensive hyperintensity in T2 and fluid-attenuated inversion recovery (FLAIR) and multiple small 

hemorrhages in susceptibility-weighted imaging (SWI) in the periventricular region, external capsule, and 

anterior temporal lobe. Genetic analysis of the NOTCH3 gene confirmed the diagnosis of CADASIL. Once 

CADASIL was confirmed, MS-related treatments were discontinued. 

Conclusion: The presented case underscores the importance of carefully evaluation of clinical findings and 

neuroimaging in suspected MS patients and emphasizes the importance of CADASIL as an overlooked 

differential diagnosis. 
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