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原检测及影像学检查% 早期确诊困难者$拟诊或临

床诊断后即可早期经验性治疗或先发治疗% 目前常

用伏立康唑*卡泊芬净或二性霉素 e单用或联合治

疗!B"

% 本文例 " 在无病原学依据时应用氟康唑治

疗$例 = 应用伏立康唑治疗$临床均无好转% 由于初

期症状不明显$出现典型症状时已进展至病程后期$

治疗效果较差% 因此$认识肺真菌感染$对存在高危

因素的患儿早期诊断$早期有针对性地治疗$有可能

降低病死率$改善预后%
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T2,N8*39;K*2.2/-++综合征 # 例报道

李朝晖%谢纲%李青%刘焕%邓夷波%周进
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%%患儿$男$#$ 1$因反应差 ! 1$发绀 !" ' 第 " 次

入院% 患儿系双胎之大$当地剖宫产出生$出生体重

" =#$ M$胎龄 =! 周$无窒息% 出院体重 " =:$ M% 出

院后母乳喂养$进奶好% 生后 =$ 1 时$因进奶差

: '$间断发绀 < '急诊第 ! 次入我科% 患儿家族无

类似病史$母亲否认有糖尿病史% 患儿妹妹双胎之

小$出生体重 ! C$$ M$出生后在外院新生儿科治疗$

诊断为早产儿*低体重儿*生活能力低下$早产儿脑

损伤$新生儿肺炎$新生儿贫血$继发性呼吸暂停等$

住院 "$余天$好转出院% 本病例第 ! 次入院时无自

主呼吸伴发绀$予面罩复苏囊正压通气后自主呼吸恢

复$发 绀 消 失$ 体 查) GZ=#m$ 体 重 " <$$ M$

e0#$E=# ..TM$皮肤苍黄$瞳孔等大$对光反射好$

舌体大$伸出口腔$双肺听诊正常$肝右肋下 " L.$ 有

一直径 !6# L.脐疝$双足轻度内翻$入院后实验室

检查示$TO B$ MEY$肝*肾功能及心肌酶均正常$血

糖 "6C ..+5EY$胸片正常$血培养无菌生长$乙肝*

丙肝*T?4*梅毒抗体均阴性$予输氧*输液*保温*抗

感染*输注浓缩红细胞等治疗$未再出现明显发绀及

呼吸暂停$进奶恢复正常$住院C1$体重增至" C$$ M$

家属要求出院% 患儿于生后 #$ 1 因再次出现反应差

! 1$间断发绀 !" ' 急诊入院% 入院时体查)体重

= $$$ M$>=$次E分$T>!=# 次E.()$ G=#6#m$嗜睡

状$全身发绀$舌肥大$伸出口腔$双肺闻及痰鸣音$心

前区闻及收缩期吹风样杂音
-

[

5

级$脐疝直径

!6# L.% 胸片*血培养均无异常发现% 实验室检

查)血钠 !"<6$# ..+5EY#血钙 !6$F ..+5EY#血糖

"6$B ..+5EY#总胆红素=!6$

%

.+5EY#血常规 Ae&

#6< a!$

:

EY$ >e&=6FB a!$

!"

EY$TO !$< MEY$0YG

"<! a!$

:

EY$血型为 H型$血气分析示轻度代谢性

酸中毒% 第 " 天复查血钠正常$血钙 !6$F ..+5EY%

后多次复查血糖$在 !6"$ ["6## ..+5EY之间% 腹

&=$<&
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部e超示肝脏增大'肝脏上界锁骨中线 F 肋间$肋

缘下 "6F L.$左肝厚 !6B L.$长 <6$ L.$右肝斜径

#6# L.(%

诊治经过)入院后予吸痰*输氧*输液*抗感染治

疗$入院后发生呼吸暂停 ! 次$复苏囊正压通气后呼

吸恢复% 入院后第 " 1$患儿出现频繁抽搐$微量血

糖为 !6B ..+5EY$予静脉 !$D葡萄糖输液$苯巴比

妥止痉等治疗$! '后复查全血血糖为 "6## ..+5EY$

未再出现抽搐和呼吸暂停$精神反应逐渐好转$开奶

后奶量逐渐增加至 C$ .5E次$" [= ' 一次% 患儿病

情稳定后有四肢肌张力增高$常呈强直状$自主活动

少% 一直予静脉输注葡萄糖并口服泼尼松$未再发

生呼吸暂停及抽搐% 住院 : 1 后家属要求出院% 出

院时复查血糖为 !6F ..+5EY%

讨论) e-LXQ(,'WA(-1-.2)) 综合征'又称脐疝W

巨舌W巨体综合征(是一罕见疾病$ 其常见临床表现

包括巨舌$产前或产后的过度生长$腹壁缺损$耳窝

的窝状皱褶或凹陷$肾脏畸形及面部的红斑胎记

等!!"

% 国内尚未见婴儿期双胞胎单例临床报道%

本病可能为常染色体单基因遗传病$临床表现

差异较大$有以下表现需考虑本病!"W<"

)

!

= 个主要

临床表现$包括腹壁缺损*巨大舌*产前或产后的生

长过度#

"

两个主要临床表现加 = 个次要表现'耳

部的皱褶或凹陷*面部的红斑胎记*先天性肾病变*

低血糖*偏侧肥大(% 此例患儿系早产儿$双胎之

大$出生体重接近同胎龄儿的第 :$ 百分位$与双胎

之小比较$体重明显偏重$有出生前过度生长的倾

向#患儿有巨舌*脐疝两个主要表现$以及顽固性低

血糖$体查有心脏杂音$肝脏偏大等次要表现$且不

能用其他疾病解释$可诊断为 e-LXQ(,'WA(-1-.2))

综合征% e-LXQ(,'WA(-1-.2)) 综合征国内报道较

少$国外报道估计发病率为 CE!$$ $$$

!!"

$认为是一

种罕见疾病% 国内有数例报道均为新生儿期患儿$

有典型的主要表现特征$并都伴发严重低血糖% 此

例患儿系早产儿$生后 < 周开始'修正胎龄 =# 周($

两次均因反应差发绀住院$无明显肺部疾病$均发生

呼吸暂停$第 " 次出现明显抽搐$第 ! 次住院血糖在

正常低值$第 " 次住院期间血糖明显降低$持续输糖

后抽搐停止$但血糖仍顽固性偏低% 本例口服泼尼

松= 1$在进奶好并同时口服和静脉输糖情况下血糖

不能维持正常$属于严重的低血糖% 引起低血糖的

原因目前尚不清楚$高胰岛素血症可能是主要因素%
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