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该患儿年仅１３岁，发生急性心肌梗死在全国范
围内罕见。彩超及冠脉造影排除冠脉畸形、马凡氏

综合征。所行化验检查无结缔组织病及大动脉炎征

象。患儿冠脉造影提示左主干近段１００％闭塞，其
病变部位及临床表现与川崎病有较多相符之处，但

该患儿无川崎病史，且遗憾的是本例患儿未作尸检，

以证明诊断及病因。

患儿虽成功实施冠脉造影及支架置入术，最终

出现室颤，抢救无效，因急性左心衰、心源性休克死

亡，考虑原因为梗阻血管位于左主干，急性闭塞缺乏

侧枝循环，大量心肌坏死，预后不良。

本病例提示，对于门诊以腹痛就诊的患儿，当急

腹症不能解释时，应及时行心电图、酶学、心脏彩超

检查，以免误诊、漏诊。重症心肌炎、急性心肌梗死

有时仅依靠心电图、酶学、心脏彩超检查难以鉴别，

有条件应尽早行冠脉造影检查，以咨鉴别，为抢救治

疗争取时间。
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丙酸血症１例
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　　患儿，女，３个月，因精神反应差 １个月，加重
３ｄ入院。患儿于入院前１个月无明显诱因出现反
应差，嗜睡。３ｄ前精神差明显加重，嗜睡，吃奶少，
呼吸深快，就诊北京某大医院，急查血气分析提示酸

中毒明显，予碳酸氢钠治疗后，症状明显缓解，为求

进一步治疗转入我院。母孕３产２（Ｇ３Ｐ２），第１胎
胎死宫内，第２胎新生儿期不明原因死亡。该患儿
足月顺产，生后母乳喂养，发育缓慢。父母体健，非

近亲结婚，否认家族遗传疾病史。入院体查：神志模

糊，嗜睡，面色苍白，贫血貌，无发绀，皮肤温度、湿度

正常，弹性好。呼吸运动及频率正常，双肺呼吸音

粗，可闻及痰鸣音。心腹检查无异常。四肢活动自

如，肌张力正常。脑膜刺激征、巴氏征（－）。血常

规 ＷＢＣ３．３９×１０９／Ｌ，Ｎ０．４７５，粒细胞绝对值
１．６×１０９／Ｌ，ＲＢＣ３．１×１０１２／Ｌ，Ｈｂ８４ｇ／Ｌ，ＰＬＴ５８×
１０９／Ｌ；ＣＲＰ１ｍｇ／Ｌ；血生化：总蛋白５３．６ｇ／Ｌ，前白
蛋白１３７ｍｇ／Ｌ，乳酸脱氢酶 ２６２Ｕ／Ｌ，碱性磷酸酶
２８１Ｕ／Ｌ，血钙１．８９ｍｍｏｌ／Ｌ，血尿酸５８８ｕｍｏｌ／Ｌ；血
二氧化碳结合力９．２０ｍｍｏｌ／Ｌ；血糖４．６０ｍｍｏｌ／Ｌ；
尿、大便常规正常；抗巨细胞病毒ＩｇＭ阴性；血氨
１０３μｍｏｌ／Ｌ。骨髓检查显示：粒、红二系增生，巨核
细胞成熟障碍。心电图正常。头颅 ＣＴ平扫：脑池、
脑沟略加深。胸部摄片：双肺纹理增粗，可见片状模

糊影。脑电图及脑电地形图未见
!

样放电。腹部Ｂ超
未见异常。血液串联质谱（ＭＳ／ＭＳ）分析：丙酰肉碱
（Ｃ３）、甘氨酸（Ｇｌｙ）、丙酰肉碱／游离肉碱（Ｃ３／Ｃ０）、

·８３８·
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丙酰肉碱／乙酰肉碱（Ｃ３／Ｃ２）均明显增高，高度提示
丙酸血症。尿气相／质谱（ＧＣ／ＭＳ）检查分析：３羟
基丙酸（３ＨＰ）、酮体（３ＨＢ，ＡＡ）、２二甲基３羟基丁
酸（２Ｍ３ＨＢ）、３羟基异戊酸（３ＨＩＶ）、３羟基戊酸
（３ＨＶ）、２甲基乙酰乙酸（２ＭＡＡ）、丙酰甘氨酸
（ＰＧ）、甲基巴豆酰甘氨酸（ＴＧ）和甲基枸橼酸（Ｍｅ
ｃｉｔｒａｔｅ）的尿中排泄量超出正常范围之外。高度怀
疑患者患有丙酸血症，但是多种羧化酶缺乏症的可

能性也不能除外。综合分析两种结果，诊断为丙酸

血症。入院后给予抗感染、碳酸氢钠纠正酸中毒，肉

毒碱、弥可保改善代谢，输血纠正贫血，并建议给予

特殊配方奶粉喂养，经上述处理后，患儿精神、食纳

好转，病情好转出院。

讨论：丙酸血症是一种少见的先天性支链氨基

酸代谢异常疾病，为常染色体隐性遗传。病因是丙

酸辅酶Ａ羧化酶缺陷，导致丙酰辅酶Ａ至甲基丙二
酰辅酶 Ａ的代谢障碍，致使丙酸、３羧基丙酸、甲基
枸橼酸、丙酰甘氨酸、长链酮体的功能代谢产物异常

蓄积，线粒体内鸟氨酸氨甲酰转移酶、甘氨酸裂解酶

等活性下降，ＡＴＰ合成障碍，从而引起高血氨、酮体
症、低血糖、酸中毒等一系列生化异常与神经损害，

另外有机酸蓄积可造成骨髓抑制，引起贫血、粒细胞

减少、血小板减少等造血系统异常［１］。本病症状变

化依据酶缺陷程度的不同而变化。重症者在出生后

不久即表现为急性的可危及生命的代谢性酸中毒和

高氨血症，轻度缺陷患者可仅表现为轻或中度的智

力障碍。由于本病临床症状的非特异性，临床误诊

率较高，新生儿期发病者易被误诊为缺氧缺血性脑

病，因此，对于病因不明或有家族史的患者应考虑本

病可能，并尽早行相关检查。近年来通过串联质谱

技术及气相色谱质谱有机酸分析检测以诊断该病，
显著提高了诊断的特异性及灵敏度，临床误诊率也

大大降低［２］。也可通过酶学分析采用白细胞、皮肤

成纤维细胞培养诊断该病。丙酸血症急性期的治疗

应以终止蛋白摄入、静脉输入葡萄糖和纠正酸中毒

为主，必要时可进行腹腔及血液透析。长期治疗以

饮食治疗为主，限制天然蛋白质、给予特殊配方专用

奶粉，可有效提高疗效。左旋肉碱治疗有助于控制

急性发作，并改善远期预后。由于重症患儿急性发

作期病死率极高，临床高度怀疑本病时，可在确诊前

先给予治疗，以免延误治疗时机。另外目前肝脏移

植治疗丙酸血症并能改善患者远期预后也有报

道［３］。本例患儿在改为特殊配方奶粉后症状改善

明显，３个月后该患儿来我院门诊复查，显示体格发
育尚可，智力发育稍落后；随后患儿在当地医院规律

复查，电话随诊（１～２个月１次）。２０１０年６月患儿
１３月龄时再次来我院复查，结果显示轻度智力发育
落后。
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