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巨大肺大泡因胸部体征与局限性气胸极其类

似'因此易出现误诊& 以下几点可以鉴别*

(

病史及

临床表现*肺大泡表现的胸闷)呼吸困难一般发生缓

慢'逐渐加重!?"

#气胸则是突然胸痛'常伴有外伤#

)

_线胸片*巨大肺大泡正位片一般呈类圆形向四

周膨胀'壁薄'周围均有受压的肺组织'侧位片上可

显示一个比较完整的圈状阴影#而局限性气胸常在

肺野外带呈不规则透亮影'其内无肺纹理走行'一般

有确切边界'周围肺组织受压缩至肺门区'侧位片上

一般不会呈肺内圈状影& 如果气胸超过 "B &'常会

伴有少量胸腔积液'而肺大泡很少合并胸腔积

液!B"

#

*

%R示肺大泡呈圆形或椭圆形'可多发分布

在胸膜下及肺实质内'病变区周围均有受压的肺组

织'高分辨率 %R是目前临床诊断肺大泡的主要方

法'具有很高的诊断准确率#而局限性气胸形状常不

规则'多位于肺野外带'将肺组织向肺门方向压缩'

病变区内仅表现为气体透亮影& 因此'当 _线胸片

发现局限性高透光区时'应详细询问病史'结合临床

表现'对照既往胸片& 仍不能明确诊断时'应及时行

胸部%R检查以确诊&
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$$患儿'男'< 岁'因食欲下降 C 0'呕吐伴嗜睡 B 0

入院& 患儿 C 0前因进食较多豆类食品出现腹部不

适'食欲下降'喜喝水'未予以治疗& 入院前 B 0 出

现进水后呕吐'非喷射性'睡眠明显增多& 入院前

? 0 呕吐)口渴加重并出现嗜睡'在当地治疗 ! 0'呕

吐停止'但患儿嗜睡)口渴加重急转至本院& 患儿系

第二胎第二产'既往体健'生长发育正常& 其姐体

健'无类似疾病史& 父母体健'非近亲婚配& 查体*

R?<5=n'/!!#次o-'('H"B次o-'('V/99oBB --]P'

体重 != TP'身高 !"< K-& 精神差'反应淡漠'全身

皮肤粘膜弹性较差& 口唇粘膜干裂'结膜充血明显'

咽稍红& 颈稍抵抗& 两肺呼吸音粗'未及罗音'心律

整& 腹软'肝右肋下 ? K-'质软'脾未及'肠鸣音正

常& 四肢肌张力较低'克氏征)布氏征均阴性& 四肢

末梢温'毛细血管再充盈时间 " J,K& 实验室检查*

血常规\V%!< q!#

9

oX'6#5;"& HV%)]8)/XR正

常#尿常规示酮体$ mmm%#血气分析示 .]=5!?='
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"
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<"D#血糖 <5? --*4oX#血电

解质 61

m

!"C --*4oX'e

m

B5< --*4oX#血乳酸

"5B --*4oX'血氨正常'肝功能正常& 脑脊液常规

生化正常'腹部 V超示肝肋下 !5= K-'剑下 " K-&

予以纠酸)补液治疗后查血气分析*.]=5B!B'/%Z

"

"?5B T/1' /1Z
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解质 61

m

!"= --*4oX'e

m

?5? --*4oX& 继续予以

补液治疗'第 " 天复查血气分析*.]=5BB']%Z

?

:

!;5= --*4oX'V[>?59 --*4oX'余正常#血生化检

查示 e

m
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m

!"; --*4oX' %4
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9<5"# --*4oX'阴离子间隙 "!5;= --*4oX'血糖

?5CB --*4oX#尿常规正常& 多次查血 e

m低于正

常'经补液)补钾治疗后'患儿精神状态好转'血钾恢
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复正常&

尿有机酸气相色谱>质谱联用分析发现'?>羟基

异戊酸 $?]@3%'?>甲基巴豆酰甘氨酸 $? %̂W%和

">羟基戊二酸$"]W%的尿中排泄量异常增高'提示

?>甲基巴豆酰甘氨酸尿症的可能性& 但结果中 "]W

的明显增高'与 ?>甲基巴豆酰甘氨酸尿症不符& 予

以免蛋白饮食 C 0后'复查尿有机酸气相色谱>质谱

联用分析示*?]@3和 ? %̂W尿中排泄量异常增高'

但 "]W在正常范围& 此患儿可以诊断为 ?>甲基巴

豆酰辅酶缺乏症&

患儿经纠酸补液维持电解质平衡'限制蛋白饮食

治疗 !! 0'精神)食欲恢复'各项辅助检查正常出院&

讨论*单纯型 ?>甲基巴豆酰辅酶 F羧化酶缺乏

症于 !9=# 年首次报道'属常染色体隐性遗传病'由

于 ?>甲基巴豆酰辅酶 F羧化酶缺乏使亮氨酸代谢

过程中的 ?>甲基巴豆酰辅酶 F堆积'使患儿尿中

?>甲基巴豆酰甘氨酸和 ?>羟基异戊酸异常增加'形

成有机酸尿症及继发肉碱缺乏&

本病可发生于任何时期'新生儿期多表现为呕

吐)酮症)高氨血症)高乳酸血症'常因低体温)重度

酸中毒和昏迷而死亡& 婴幼儿期多表现为肌张力低

下)秃头或头发稀少'皮炎'红斑疹'抽搐'共济失调'

发育倒退有发作性代谢性酸中毒和高乳酸血症& 有

文献提及约有 !o? 遗传性代谢缺陷病的患儿存在无

症状期'甚或迟至青春期或成人期才发病 $晚发

型%'感染)发热)摄食大量蛋白质食物等可能为其

发病的诱因'患儿在两次发作间期可完全正常!!"

&

复习国内报道病例均有皮疹)严重酮症酸中毒)低血

糖)生长发育障碍'家系调查中多有相关表现及异常

死亡史!">?"

& 本例为 < 岁患儿在进食大量蛋白类食

物后出现酮症酸中毒及电解质紊乱等代谢性疾病临

床表现& 但患儿既往体健'运动及智力发育正常'家

系调查中无此类患者'和既往报道病例及文献资料

中有不同之处& 根据病史)临床特点及尿有机酸分

析可明确诊断&

治疗上予以限制蛋白饮食'摄入量为每天

#5; G!5C PoTP'保证热量及各种营养素供应'予以

高糖饮食'补充左旋肉碱每天 !## -PoTP& 文献报

道用生物素治疗有效!""

& 急性期应给与静脉补液'

药物及饮食治疗'纠正代谢性酸中毒)电解质紊乱)

高氨血症)脱水等代谢性紊乱&

本病预后取决于发现早晚与长期治疗两方面&

对不明原因的代谢性酸中毒)酮症)高氨)高乳酸血

症'如伴有生长发育迟缓)难治性皮肤损害及神经系

统异常时'应及早进行病因分析'早期发现'早期治

疗& 随着新生儿筛查的普及'针对可疑病例可应用

串联质谱技术在新生儿期进行 ?>甲基巴豆酰辅酶F

羧化酶缺陷症的筛查'为患儿的早期诊断和治疗提

供时间和保证!B>C"

& 近年来产前诊断技术有了很大

发展'单纯型 ?>甲基巴豆酰辅酶 F羧化酶缺乏症可

以应用气相色谱o质谱分析)串联质谱分析)氨基酸

分析进行羊水的有机酸和氨基酸分析'从羊水中检

测出 ?>羟基异戊酸!<"

'作出早期诊断&
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