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%%患儿(男(> 岁 > 月(因反复发热 ! 年余(咳嗽*

气促 " 月余(加重 > 1 入院' 入院前 ! 年余(患儿无

明显诱因发热*上腹痛(于外院经腹部 &J检查诊断

为,多发性肝脓肿-(经抗感染治疗$具体不详&复查

腹部 &J无异常后出院' 此后患儿常发热(反复出

现头部疖及小脓肿(并出现颈部脓肿 > 次(左腋下脓

肿 ! 次(均无明显疼痛及红肿(曾行 R 次脓肿切开引

流术' 入院前 " 月余患儿再次发热(体温 ><` ]

R$`(伴咳嗽*气促(入院后血培养 ! 次为金黄色葡

萄球菌及铜绿假单胞菌生长(! 次为金黄色葡萄球

菌生长(胸部&J诊断为,金黄色葡萄球菌肺炎-(先

后予多种抗生素$包括万古霉素&及对症治疗后病

情仍反复(经胸片*胸部&J检查诊断为,肺脓肿*右

侧脓气胸*肺大泡-(行胸腔闭式引流及抗感染治疗

好转回当地医院继续治疗' 入院前 > 1(患儿胸腔闭

式引流管拔管后(咳嗽加重(口唇发绀*呼吸困难*喘

息(烦躁哭闹(急诊收入院'

患儿系第 ! 胎第 ! 产(双胎之大(孕 >= 周因其

母双胎妊娠剖宫产(出生体重 " !$$ N(与其孪生兄

弟为双胎盘(可能系异卵双生' 患儿生后 !周即出现

严重湿疹伴感染$皮肤有黄水样及脓性分泌物&住院

治疗' 此后患儿湿疹样皮疹持续存在并反复加重(因

瘙痒抓破后有皮肤脓疱' 出生后至 " 岁患儿反复呼

吸道感染约 !: 次(口腔鹅口疮 > 次' 因皮肤一直有

感染灶而未接种任何疫苗' 孪生兄弟体健' 患儿父

母否认近亲结婚(否认家族中有类似疾病患者'

入院时%J>:6?`(0!?? 次O.()(CR! 次O.()(

;0:<O?? ..@N(急性重病容(表情痛苦(头部见多

个大小不一的脓疱疮(面部因皮疹而呈粗糙面容

$图 !&(全身皮肤新旧不等的丘疹(以面部及躯干为

主' 左颈部及左腋下皮肤均可见 " V.手术瘢痕'

全身浅表淋巴结未扪及肿大' 气促(鼻翼扇动(口唇

发绀(三凹征阳性' 咽充血(扁桃体不大(软腭可见

腭裂' 颈软(气管略向左偏移' 右侧胸廓饱满(呼吸

运动度明显减弱(右肺叩诊呈鼓音(胸腔闭式引流口

处持续向外排气' 听诊右肺呼吸音消失(左肺闻及

干湿罗音' 心脏检查无异常' 腹平软(肝肋下> V.(

质中(无压痛(脾未及' 脊柱无侧弯*双上肢提携角

过大' 神经系统及肛门外生殖器无异常'

辅助检查%血常规示h;&"<6? ]R"6" c!$

<

OP(7

$6>: ]$6=$(嗜酸细胞 $6>" ]$6>R(P$6$# ]$6"$(@G <R

]!$R NOP(0PJ="< ]#R# c!$

<

OP' &C0R ]!<" .NOP'

肝肾功能*凝血功能及血气检查正常' @a4抗体阴性'

体液免疫检查%aNE!R6?< NOP$正常 R6# ]!R6> NOP&(

aNS$6:! NOP$正常 $6R> ]"6$: NOP&(aNIR6>: NOP

$正常 $6>$ ]"6"" NOP&(aND::>6: nO.P$正常$ ]

=$ nO.P&(补体&>*&R 及细胞免疫正常' 胸部&J%

双肺散在多发大小不一囊状透光区(未见明显液平(

双肺散在多个小结节(右侧胸膜增厚粘连(右侧包裹

性气胸(右侧少量胸腔积液' 入院后考虑诊断%高

aND综合征 $ 'K/-3BaNDAK)13+.-( @aD_&' 给予吸

氧*抗感染及对症支持治疗(患儿病情明显好转

出院'

%% 图 $I患儿面容I面容粗糙(面部湿疹样皮疹'

)=:?)
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讨论%@aD_又名*+G 综合征(!<== 年H2Q(A等!!"

首先报道本病(是一种罕见而复杂的原发性免疫缺

陷病(目前国内外没有确切的发病率报道' 本病的

诊断尚无统一的标准(临床以慢性湿疹样皮炎*反复

细胞外细菌感染尤其是反复的*持续终生的皮肤及

肺部金黄色葡萄球菌感染*肺膨出及肺大泡形成(血

象嗜酸细胞增高(绝对计数 o#$$O

!

P及高血清 aND

水平$通常较正常人高 !$ ]! $$$倍(也有文献认为

aNDo" $$$ nOP&为特征!""

'

@aD_ 可分为两种亚型(@aD_B! 型为 _JSJ>

$A(N)25,32)A18V-32)1 2V,(Q2,+3+U,32)AV3(/,(+) >&基

因突变所致!""

(绝大多数为散发病例(少数为常染

色体显性遗传(临床表现为多系统的异常' 通常有

反复皮肤化脓性感染(肺炎*肺脓肿继之有肺膨出及

肺大泡的形成(在此基础上常并发曲霉菌感染和多

药耐药的假单胞菌感染(成为引起 @aD_ 患者致死

的严重问题#其他异常包括骨骼*牙*软组织(出现特

征性的粗糙面容(轻微外伤后骨折(乳牙脱落延迟(

脊柱侧弯(关节伸展过度等!>"

' 而@aD_B" 型为JKYB

"$,K3+A()-Y()2A-"& 基因突变所致!""

(呈常染色体

隐性遗传(多见于近亲婚配者所生子女(仅限于免疫

系统的异常(无骨骼*牙*软组织异常' 其特点为常

并发严重的真菌和病毒感染如带状疱疹及单纯疱疹

病毒*传染性软疣病毒感染(以及中枢神经系统并发

症如偏瘫*缺血性梗死*珠网膜下腔出血等(另一特

点是已经报道的此型患者尽管与 @aD_B! 型患者一

样有反复的金色葡萄球菌感染(但无一例有肺膨出

和肺大泡的形成 !"BR"

' 两种 @aD_ 都有严重的多种

细胞因子信号的转导异常' 最近研究发现(分泌aPB

!# 的&HR

g

J辅助细胞$J' !# 细胞&异常与 @aD_Ba

型发病有关' 由于 &HR

g

J细胞定向于 J' !# 细胞

需要暴露于 JEFB

"

以及 aPB= 或 aPB"!(这些细胞因

子以依赖 _JSJ> 的方式诱导维甲酸相关孤儿受体

$

,$3-,()+(1 2AA+V(2,-1 +3/'2) 3-V-/,+3

$

,( CdC

$

,&表

达(后者是 J'!# 细胞定向发育的关键调节因子'

@aD_患者由于具有 _JSJ> 突变的 &HR

g

J细胞不

能表达充分的转录调节因子+CdC

$

,(引起分泌 aPB

!# 的J' !# 细胞生成受阻(导致后者诱导的一系列

细胞因子生成障碍(使患者对金色葡萄球菌和白色

念珠菌的易感性增高!R"

'

本例患儿自新生儿期起反复湿疹而呈 @aD_ 特

征的粗糙面容(反复皮肤脓肿(出生后至 " 岁已有反

复呼吸道感染 !: 次(并有肝脓肿 ! 次(以及金色葡

萄球菌肺炎*肺脓肿及脓气胸*肺大泡形成(" 次血

培养为金黄色葡萄球菌生长(其中一次合并有假单

胞菌生长(血白细胞总数及嗜酸性细胞增高(血清

aND水平有 !$ 倍以上的升高(无阳性家族史(符合

@aD_B! 型散发病例的临床特点' 患儿随访 ! 年中

又行过两次腋窝脓肿切开引流手术(目前正准备做

肺大泡切除术(是否发生骨骼的异常及牙的异常如

乳牙脱落延迟还有待于进一步观察'

本病目前尚无根治方法(多采用控制感染和对

症支持治疗(包括%$!&长期预防性地口服复方磺胺

甲基异唑及周期性地根据血*痰培养结果针对性

地抗感染治疗被认为是 @aD_ 患者的主要治疗!""

#

$"&丙种球蛋白*血浆置换对控制重症感染及湿疹

样皮疹有较好疗效#$>&外科手术治疗肺脓肿*脓

胸*纵隔念珠菌肉芽肿及葡萄球菌肺部感染所致的

肺膨出$病程 = 月以上者&' @aD_ 早期诊断的关键

特征是新生儿期即出现顽固的皮疹(对葡萄球菌的

易感性增高和血清aND增高' 国外文献报道的病例

成人病例居多(不乏 ?$ ]=$ 岁的患者(故@aD_若能

早期诊断(并给予适当的治疗(预后大多良好(但如

果治疗不当或不及时( 引起严重的肺部感染及并发

症是致死的主要原因'
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