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小儿先天性甲状腺功能减退症 46 例临床分析

王军 　张绍美

　　[摘 　要 ] 　先天性甲状腺功能减退症在临床并不常见 ,是可以完全治愈的先天性疾病之一 ,但其表现缺乏特

异性 ,易误诊。该文总结了 1980～1998 年收治的 46 例先天性甲状腺功能减退症患儿的常见临床症状、体征以及

实验室检查的结果 ,对治疗情况进行了随访 ,结果表明早期诊断和治疗对其预后具有决定性意义 ,并对其中误诊病

例进行了原因分析 ,提出了避免误诊的措施。对早期诊断先天性甲状腺功能减退症防止出现神经精神发育障碍的

可能进行了探讨 ,提出了早期诊断先天性甲状腺功能减退症的临床依据。
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　　小儿先天性甲状腺功能减退症是由于小儿时期

甲状腺素缺乏引起的。以智能、体格发育障碍和生

理功能低下为特征。若能早期诊断和治疗 ,预后较

好。我院自 1980～1998 年共收治 46 例 ,其中 12 例

曾被误诊 ,现分析如下。

1 　临床资料

1 . 1 　一般资料

男 17 例 ,女 29 例。年龄最小 32 d ,最大 11 岁 ,

其中 32 d～5 月 18 例 ,～1 岁 16 例 ,～3 岁 9 例 ,3

岁以上 3 例。

1 . 2 　临床表现

喂养困难 28 例 ,生理性黄疸延迟消退 24 例 ,便

秘 28 例 ,嗜睡、少哭少动 33 例 ,出生时为巨大儿 14

例 ,过期产儿 16 例 ,心率慢 15 例 ,体格发育迟滞 26

例 ,反应迟钝 40 例 ,声音低、嘶哑 16 例 ,出牙延迟

12 例 ,前囟门迟闭 13 例 ,肌张力低下 37 例 ,皮肤粗

糙 19 例 ,皮肤水肿 9 例。X 线检查 :全部作 X 线检

查 ,均有骨龄延迟。甲状腺功能检查 : T3 < 1. 38

mmol/ L 17 例 , T4 < 73. 55 mmol/ L 35 例 , TSH > 14

mU/ L 42 例 , T4 = 73. 55 mmol/ L 伴 TSH > 14 mU/

L 30 例 ,而正常参考值分别是 : T3 ∶1. 38～ 3. 38

mmol/ L 。T4 : 73. 55～ 154. 84 mmol/ L , TSH < 14

mU/ L 。治疗 :全部病例均予甲状腺片治疗 ,每日 5

mg 开始 ,1～2 周增加 1 次剂量 ,直至临床症状改

善 , T4 及 TSH 正常即作为维持量 ,随年龄增加有所

调整。一般服药 3～5 d 后症状有所改善。部分患

儿治疗后 6 月作智商测定 ,发病率年龄 4 月以内与

同龄儿无异。发病年龄 4 月～1 岁有一定程度改善。

14 例随访至今 ,其中发病年龄 4 月以下 9 例 ,至今 6

～8 岁 ,学习成绩与同龄儿无异。发病年龄 1～3 岁 4

例 ,至今年龄 7～10 岁 ,学习成绩较差。发病年龄 3

岁以上 1 例 ,学习障碍 ,智力无明显改善。

1 . 3 　误诊情况

12 例曾被误诊 ,误诊为先天性巨结肠、营养性

贫血、肝炎、佝偻病、心肌炎、脑性瘫痪、先天愚型、舌

系带过短、聋哑儿等。

2 　讨论

　　先天性甲状腺功能减退症的早期表现主要为生

理功能低下 ,缺乏特异性。经追问病史和总结误诊

的教训 ,作者认为 ,在新生儿期出现下述任何两项应

作 X线检查和甲状腺功能测定 : ①出生时为过期产

儿和/ 或巨大儿 ; ②生理性黄疸延迟消退 ; ③腹胀便

秘 ; ④喂养困难 ; ⑤嗜睡、少哭、少动 ; ⑥哭声低、嘶

哑 ; ⑦脐疝 ; ⑧心率慢 ; ⑨皮肤粗糙或水肿、肌张力低

下、后囟大。

分析误诊原因 :首诊时根本没有考虑这一诊断。

大多数误诊病例表明其误诊的原因是临床医师根本
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性 L I ,婴儿迁延及慢性腹泻中有29. 7 %为本病。诱

发该病的常是 2～4 个月婴儿的肠道感染 ,尤其是秋

季腹泻已为众所周知。不论何种原因引起的继发性

L I 症状的轻重与肠粘膜刷状缘受损的程度、受损的

面积 ,乳糖负荷量及年龄有关。婴儿因肠内容物通

过肠道时间短且乳糖负荷大故易腹泻 ,而年长儿及

成人腹泻轻或无。迁延及慢性腹泻的婴儿 ,有继发

肠粘膜损伤病史者 ,进食乳类发生腹泻而停用含乳

糖食物则腹泻消失是婴儿 L I 重要的临床特点。因

此 ,在临床上遇到 2～4 月龄开始出现慢性迁延腹泻

一般情况尚好的婴儿 ,大便为水样便及镜检除脂肪

球外无其他异常 ,可暂停母乳 12～24 h 腹泻常减轻

或停止 ,这样有助于初步临床诊断继发性 L I。但需

除外其它糖类代谢中的肠道缺陷。诊断本病时注意

与生理性腹泻相鉴别 ,后者暂停母乳并不能使腹泻

停止 ,故较易鉴别。原发性 L I 一般无诱发病史 ,停

乳类也可使腹泻停止 ,但病情稳定 2～3 周后再喂母

乳仍会腹泻。而继发性 L I 为肠粘膜受损暂时乳糖

酶缺乏。本组资料表明 2 周后再喂母乳大多数不再

出现腹泻 ,因乳糖酶活力恢复所需时间量有个体差

异 ,但多数为 2～3 周 [3 ] 。治疗继发性 L I 只要暂停

母乳喂养 2～3 周 ,改用不降低营养的替代品。54

例中曾有 19 例先给予减少母乳喂养次数 ,虽可使腹

泻减少 ,观察 1 周并不使腹泻停止 ,以后改为暂停母

乳后腹泻停止 ,可能是症状的轻重与乳糖负荷有关。
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没有考虑到这一诊断 ;先天性甲状腺功能减退症早

期表现多样且缺乏特异性 ;观察、综合分析不够。先

天性甲状腺功能减退症临床表现多样 ,临床医师只

从一个症状出发而没有观察病人的其他表现而误

诊。如腹胀便秘就考虑巨结肠 ,黄疸就认为是婴儿

肝炎 ;忽视基本的辅助检查手段。因未考虑先天性

甲状腺功能减退症的诊断 ,从而未作 X 线检查。1

例误诊为脑性瘫痪的患儿 ,CT 检查诊断为脑发育

不良 ,未究其原因 ,致误诊时间较长 ;技术上的因素

如 1 例因黄疸延迟消退就诊的患儿 ,临床上符合先

天性甲状腺功能减退症 ,作 X 线筛查 ,报告无异常 ,

经儿科医师阅片后 ,发现骨龄延迟 ,作甲状腺功能测

定后确诊。

防范失误的对策 :正确认识先天性甲状腺功能

减退症的危害。先天性甲状腺功能减退症是少数几

种可完全治愈的先天性疾病之一 ,一般认为在生后

1～2 个月开始治疗可不致造成神经系统损害[1 ] 。

文献报道如在生后 3 个月开始治疗 ,平均智商可达

89 ,6 个月为 70 ,7 个月为 54[2 ] 。因此 ,早期诊断和

治疗对减少神经精神发育严重缺陷有很大益处 ;掌

握早期表现 ;开展新生儿筛查 ,采用生后 2～3 d 的

新生儿干血纸片检测 TSH 浓度作为初筛 ,如 TSH

> 20mU/ L ,再作 T3 , T4 检查以确诊。方法简便 ,假

阴性率和假阳性率较低 ,是早期确诊避免神经精神

发育缺陷 ,减轻家庭、国家负担的极佳措施。杨凤英

等用滤纸干血 RIA 法进行新生儿筛查取得满意效

果[3 ] ;进行必要的辅助检查。X 线检查作为初步筛

查 ,简便易行。甲状腺功能检查不仅是确诊的直接

依据 ,还是观察疗效调整用药的依据 ,文献报道

PRL 测定对新生儿先天性甲状腺功能减退症的价

值较大[4 ] 。
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