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小儿克罗恩病一家３例

王玮，张玉玲，张爱启，胡孟瑛

（哈尔滨医科大学附属二院儿内科，黑龙江 哈尔滨　１５００８６）
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　　患儿，女，５．５月，入院主诉为腹泻４月余，脓血
便２月。该患儿生后１２ｄ开始腹泻，以后有脓血便
伴进乳后呕吐，时有发热，易出现口腔溃疡，皮肤结

节红斑，偶有腹胀，常哭闹不止，伴明显消瘦，少尿。

门诊超声提示乙状结肠增宽，便常规示脓血粘液便。

患儿系足月顺产，第３胎第３产，发育迟缓，不能翻
身、坐，平素易患口腔溃疡、皮肤脓疮。患儿父母身

体健康，３０岁以后开始生育，第１胎为男孩，１岁左
右出现口腔溃疡，腹泻，６岁开始有脓血便，腹部肠
瘘，于北京某医院做肠镜确诊为肠克罗恩病，１２岁
死亡；第２胎为男孩，３岁出现口腔溃疡和腹泻，于
北京同一医院做肠镜确诊为肠克罗恩病，６岁死亡。

患儿入院时查体：Ｔ３７．８℃，Ｐ１１２次／ｍｉｎ，Ｒ
２２次／ｍｉｎ，体重５ｋｇ。哭闹，贫血貌，发育及营养落
后，口唇苍白，口腔黏膜多处溃疡，心肺正常，腹软，

肝脏右肋下２ｃｍ，脾脏左肋下１ｃｍ，肛门处肉芽组
织生成，肛周红肿，散在结节红斑２处，有肛瘘，神经
系统正常。辅助检查：血常规，白细胞３０．９９×１０９／Ｌ，
中幼粒 ０．０１，晚幼粒 ０．０２，杆状 ０．１６，中性分叶
０．５２，淋巴０．２７，单核０．１２；红细胞３．３１×１０１２／Ｌ，
Ｈｂ８８ｇ／Ｌ，ＰＬＴ３９０×１０９／Ｌ。临床诊断：克罗恩病。
入院后给予控制感染、对症及支持治疗，患儿病情未

见好转，入院２ｄ后死亡。家属同意尸体解剖。尸
体病理解剖报告：口唇黏膜慢性炎症伴糜烂，硬腭黏

膜内血管扩张。小肠积气，肠壁变薄，可见针尖大表

浅溃疡，组织学表现黏膜糜烂、浆膜下层明显水肿，

黏膜下层水肿。横结肠有出血、坏死灶，表面可见脓

苔。结肠全程及肛管布满大小不等溃疡灶，以横结

肠、直肠及肛管病变最重，黏膜淤血，溃疡密集，所有

溃疡长径与肠管横轴一致，部分结肠可见“鹅卵石

征”。组织学表现为各层慢性炎细胞浸润，黏膜下

层、浆膜下层水肿，黏膜糜烂、坏死。肛门红，黏膜破

溃，外阴、肛门有点状出血。胆囊壁淋巴细胞浸润，

胆囊黏膜退变，坏死。病理诊断：肠克罗恩病，累及

胃、胆囊、口腔黏膜。

讨论：克罗恩病（Ｃｒｏｈｎ病）又称为局限性回肠
炎，其病变可累及从口腔到肛门全消化道的任何部

位，但主要侵犯回肠空肠，其次为结肠。克罗恩病在

４岁前少见，有报道［１］在３岁之前炎症性肠病（ＩＢＤ，
包括克罗恩病和溃疡性结肠炎）的诊断率为６．１％。
克罗恩病临床表现为厌食、乏力、消瘦苍白、低热、营

养紊乱，体格发育差，局部症状早期为阵发性腹痛、

腹泻，无里急后重，伴有粘液和血便，晚期可出现慢

性不全性肠梗阻、肠穿孔、内瘘形成，有时可出现直

肠狭窄和肛门瘘管。部分患儿可伴有肠道外症状，

如复发性虹膜睫状体炎、结膜炎、溃疡性口炎、杵状

指（趾）、关节炎、结节性红斑、坏疽性脓皮病等。由

于肠吸收不良，患儿可继发贫血、血浆白蛋白减少、

低钙血症等。Ｘ线钡餐和灌肠检查早期见规则的肥
厚黏膜，呈结节状改变，肠管韧性差，久病患儿可见

病变肠管黏膜皱襞增宽，正常纹理消失，有时黏膜突

起呈“鹅卵石征”，病变肠段蠕动减弱或消失，肠袢

僵直呈铅管状。克罗恩病是一种慢性复发率高的全

消化道非特异性炎症，治疗原则是缓解症状，以药物

和营养治疗为主，若有急性肠穿孔、慢性复发性肠梗

阻等须手术治疗［２］。

对ＩＢＤ的遗传学研究已成为近年的研究热点。
ＩＢＤ的发生有遗传易感性，表现为种族多发倾向、家
族聚集现象、单卵双胞胎共同发病的一致性明显增

加等。基因连锁分析发现 ＩＢＤ有许多易感基因位
点，ＩＢＤ１上的ＮＯＤ２／ＣＡＲＤ１５及ＩＢＤ５上的ＯＣＴＮ１／
ＳＬＣ２２Ａ４和ＯＣＴＮ２／ＳＬＣ２２Ａ５的基因变异已被确定
与ＩＢＤ相关。ＩＢＤ的大样本病例对照基因分析表
明，ＣＡＲＤ１５与克罗恩病的发病有关 ［３，４］，ＮＯＤ２／
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ＣＡＲＤ１５基因的Ｇ９０８Ｒ等位基因突变与犹太族青少
年克罗恩病的发病密切相关［５］。匈牙利克罗恩病

患儿的ＮＯＤ２／ＣＡＲＤ１５易感性变异体呈现不同于成
人克罗恩病的高表达 ［６］，因此 ＩＢＤ１是克罗恩病特
异性的易感基因［７］。

近期的研究还发现，克罗恩病遗传型和表型之

间有诸多显著关联，遗传学可影响 ＩＢＤ的病变部
位、疾病状态、自然病程、药物疗效以及不良反应。

对克罗恩病遗传学的研究将有助于我们更准确的预

测疾病，并根据遗传型特征提供个体化的特异性治

疗，从而提高克罗恩病人的生存质量。

目前，有关 ＩＢＤ家族发病的报道还存在争议，
有些回顾性分析发现，在克罗恩病发病的危险因素

中，家族史占有重要位置［８］，有报道［１］在２９％的患
者家族中有一个或多个类似患者，且低年龄组的家

族史要明显高于高年龄组［９］。另有报道［１０］ＩＢＤ在
家族史中少见。本例患儿发病年龄早，生后１２ｄ即
出现腹泻，以后逐渐有脓血便、消瘦、肛瘘及口疮等

临床表现，尸体病理解剖报告示大、小肠节段性小溃

疡，部分结肠黏膜呈“鹅卵石”征，病灶处肠壁各层

见慢性炎细胞浸润，黏膜下层、浆膜下层水肿，其家

族中同胞两兄长先后患该病故诊断小儿克罗恩病，

但患儿与其两胞兄发病年龄渐小，死亡年龄也渐小，

临床少见，这种随着胎次增加发病年龄提前且病情

逐渐加重的特点是否属克罗恩病的遗传特点尚有待

于今后工作中的进一步调查研究。
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