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·病例报告·

戊二酸尿症Ⅱ型合并心肌病１例

潘华　侯梅

（青岛市妇女儿童医疗保健中心内二科，山东 青岛　２６６０１１）
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　　患儿，男，１１个月，因生后至今运动、智力发育
落后，轻咳４ｄ，憋气２ｄ入我院神经康复科。患儿
自幼体软无力，主动运动少，运动发育落后于同龄

儿，５个月时可伸手抓物，７个月竖头稳，１０个月独
坐、翻身，至今不能站立、不会爬，语言、智力亦明

显落后，２个月可逗笑，４个月笑出声，现可发“ａ、
ｏ、ｂａ、ｍａ”音，认母不明确，不分生熟人。自新生儿
期反复腹泻、呕吐、喂养困难。５月龄时行尿代谢
筛查示戊二酸尿症Ⅱ型，予左旋肉碱、ＶｉｔＢ２、辅酶
Ｑ１０治疗，辅以家庭运动及认知康复，症状有所缓
解，后自行停药。６月龄时拟住院康复治疗，但对
训练强度耐受能力差，仍动员其酌情坚持家庭康

复，运动、智力缓慢进步。期间行心肌酶谱示血清

谷草转氨酶（ＡＳＴ）４５Ｕ／Ｌ（参考值０～４０Ｕ／Ｌ）、肌
酸激酶同工酶（ＣＫＭＢ）４０Ｕ／Ｌ（参考值０～３５Ｕ／Ｌ）、
肌酸激酶（ＣＫ）１５０Ｕ／Ｌ（参考值０～１７０Ｕ／Ｌ）、乳酸
脱氢酶（ＬＤＨ）２１０Ｕ／Ｌ（参考值８０～２２０Ｕ／Ｌ）；心
脏彩超示心内结构及血流未见异常，心功能轻度

减低，射血分数５６％；复查尿代谢筛查结果正常，
血氨基酸分析和肉碱分析正常；心电图及脑电图

均未见异常。４ｄ前无明显诱因出现轻咳伴稍气
促、精神差、懒动、纳差，就诊于我院门诊。血气分

析示 ｐＨ７．３２０，ＰＣＯ２３１．４ｍｍＨｇ，ＰＯ２９８ｍｍＨｇ，
ＢＥ －９ｍｍｏｌ／Ｌ，ＨＣＯ３

－ １７．６ｍｍｏｌ／Ｌ，ＴＣＯ２ １９
ｍｍｏｌ／Ｌ，ＳＯ２９８．５％，提示代谢性酸中毒。予５％碳
酸氢钠纠酸及补液等对症处理，同时嘱其继续口服

左旋肉碱、维生素 Ｂ２，效果不明显；２ｄ前患儿出现
憋气，伴轻咳、气促，双足水肿，遂住院治疗。患儿系

第２胎第１产，足月顺产，出生体重３．２ｋｇ。围产期
无异常。母孕期体健，父母非近亲结婚，无相关家族

史和其他遗传病史。

体查：Ｔ３６．４℃，Ｐ１６０次／ｍｉｎ，Ｒ５０次／ｍｉｎ，头

围４５．１ｃｍ，身长 ７１ｃｍ，体重 ９ｋｇ，ＢＰ９９／６７ｍｍ
Ｈｇ，神志清，表情淡漠，精神反应差，呼吸急促，三凹
征阳性，口唇、鼻周稍青紫，前囟平，约２ｃｍ×２ｃｍ，
张力不高，双肺呼吸音粗，可闻及右下肺少许细小水

泡音及痰鸣音，心前区稍隆起，心尖搏动向左下方向

弥散，心前区可扪及震颤，心音低钝，律齐，腹软，肝

右肋下５ｃｍ，剑下３ｃｍ，质韧，边缘钝，脾不大，四肢
肌张力低下，肌力Ⅳ级。辅助检查：血常规示 ＷＢＣ
８．８×１０９／Ｌ，Ｌ０．３９３，Ｎ０．５０７，Ｈｂ１０６ｇ／Ｌ，ＰＬＴ
５９５×１０９／Ｌ；肝功能检查示总胆红素９．９μｍｏｌ／Ｌ，直接
胆红素６．４μｍｏｌ／Ｌ，总蛋白５４ｇ／Ｌ，白蛋白４２．８ｇ／Ｌ，
球蛋白 １２ｇ／Ｌ，ＡＳＴ５０Ｕ／Ｌ，谷丙转氨酶（ＡＬＴ）
６８Ｕ／Ｌ；肾功能正常；心肌酶示 ＬＤＨ３５７Ｕ／Ｌ，ＣＫ
３６３Ｕ／Ｌ，ＣＫＭＢ６８Ｕ／Ｌ；心脏彩超示左室扩大，室
间隔向右移位，室间隔及左室壁心肌稍厚，左室壁运

动幅度弥漫性减弱，射血分数３８％，左室后壁及右
室前壁心包腔内见液性暗区，深度约８～１０ｍｍ，提
示左室扩大，心包积液，心功能减低；心电图示 ＳＴＴ
低平；胸片示双肺纹理增多，心胸比０．７６；血气分析
示ｐＨ７．２８２，ＰＣＯ２５２．２ｍｍＨｇ，ＰＯ２３４ｍｍＨｇ，ＢＥ
－２ｍｍｏｌ／Ｌ，ＨＣＯ３

－２４．７ｍｍｏｌ／Ｌ，ＴＣＯ２２６ｍｍｏｌ／Ｌ，
ＳＯ２５７％，提示严重低氧血症和混合型酸中毒。诊
断：（１）戊二酸尿症 ＩＩ型并扩张型心肌病；（２）支气
管炎。给予吸氧、心肺支持治疗、抗感染、纠酸、左卡

尼汀、ＶｉｔＢ２治疗，病情无缓解，入院１２ｈ呼吸窘迫
加重，３０ｍｉｎ后出现室颤，心率逐渐下降，抢救治疗
无效，死亡。

讨论：戊二酸尿症Ⅱ型（ｇｌｕｍｒｉｃａｃｉｄｕｒｉａｔｙｐｅ
Ⅱ）又称多种酰基 ＣｏＡ脱氢酶缺乏（ｍｕｌｔｉｐｌｅａｃｙｌ
ＣｏＡｄｅｈｙｄｒｏｇｅｎａｓｅｄｅｆｉｃｉｅｎｃｙ，ＭＡＤＤ），为常染色体
隐性遗传代谢性疾病，大多数是因电子转运黄素蛋

白（ＥＴＦ）α／β亚单位或电子转运黄素蛋白脱氢酶

·３００１·
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（ＥＴＦＤＨ）基因的无义、错义、点突变和缺失，导致
多种脂肪酸、支链氨基酸及线粒体能量代谢障碍，以

反复发作的非酮症性或低酮症性低血糖、脂质贮积

性肌病、代谢性酸中毒、轻度高氨血症、有机酸尿和

汗脚气味为临床特征［１］。该病临床表现差异大，早

期诊断困难，早发患儿病情凶险，尤其心脏受累者常

危及生命。Ａｎｇｌｅ等［２］认为即使心脏超声没有发现

心脏结构改变，由于心肌脂肪酸 β氧化功能障碍，
能量供应的改变和（或）代谢产物在心脏的沉积可

导致心脏功能下降，可致患儿突然死亡。Ｓｉｎｇｌａ
等［３］曾报道了１例６月龄戊二酸尿症合并心肌病患
儿，尸检示心脏重量１００ｇ（该月龄正常约３０ｇ），整
个心脏完全苍白，硬度如橡胶，所有的心腔变厚和扩

张，心内膜明显增厚和变白。显微镜下可见脂肪浸

润，并可见早期纤维变性斑块和凋亡；心肌细胞之间

存在明显的微血管增殖。

本例患儿５月龄时因运动发育落后首诊时尿筛
查显示戊二酸尿症Ⅱ型，给予低蛋白、低脂、高碳水
化合物饮食、补充外源性维生素 Ｂ２、左旋肉碱等治
疗后，患儿精神状态及运动发育一度改善，但心脏的

损伤并未停止。６月龄时的心脏彩超未见心内结构
和血流异常，但心功能轻度减低，４个月后则出现左
心室扩大和室间隔及左室壁心肌轻度肥厚，射血分

数由原来５６％降至３８％，并出现心包积液。心肌酶
ＡＳＴ、ＣＫ、ＬＤＨ、ＣＫＭＢ亦均升高，ＣＫＭＢ由 ４０Ｕ／Ｌ
升至６８Ｕ／Ｌ。本例患儿虽未进行尸检，但辅助检查
及临床表现均提示以心脏受累为突出特点，并成为

直接死亡原因。该患儿后期的尿筛查、血脂肪酸、肉

碱谱分析均不典型，一方面与治疗有关，另一方面也

提示病情存在波动性，从而给诊断带来一定难度。

临床工作中，遇到精神运动发育延迟、肌张力低下、

喂养困难的患儿，应仔细询问病史、体格检查，尤其

对于没有围产期脑损伤高危因素的患儿，一定要进

行必要的尿代谢筛查，以早期发现先天代谢性疾病。
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新生儿颅脑超声诊断学习班通知

为提高对围产期脑损伤及其他中枢神经系统疾病的诊断水平，充分利用已有的医疗资源，推广颅脑超声检查诊断

技术，北京大学第一医院儿科按计划于２０１２年４月上旬举办为期５天的新生儿颅脑超声学习班。本班属国家级教育
项目，授课教师为本科及北京市著名专家教授。学习结束授予１０学分。主要授课内容包括：中枢神经系统解剖；新生
儿不同颅脑疾病超声诊断；新生儿颅脑疾病不同影像学检查方法比较与选择；超声见习。招收学员对象：儿科新生儿

专业医师，超声专业医师及技师。学费：１２００元。欲参加者请索取正式通知。联系方式：北京大学第一医院儿科（邮编
１０００３４）王红梅，周丛乐。电话：０１０－８３５７３４６１或８３５７３２１３。Ｅｍａｉｌ：ｂｄｙｙ２００２＠１６３．ｃｏｍ。

北京大学第一医院儿科
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