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%%!摘%要"%目的%g+5P32.综合征是一种罕见的常染色体隐性遗传病$临床表现多样% 该文旨在通过探讨

g+5P32.综合征的主要临床特征$进一步加强对该病的认识% 方法%用回顾性分析方法$将该科收治的 ! 例患儿$

结合国内报道的 : 例患儿从发病年龄*临床特征进行总结分析% 结果%

!

$ 例患儿均以 ! 型糖尿病为首发表现$发

病年龄最早 A6# 岁$平均为 <6# 岁#其中 : 例合并视神经萎缩$> 例合并尿崩症$> 例合并耳聋% 视神经萎缩*尿崩

症*耳聋的平均发病年龄分别为 :6< 岁$:6< 岁和 $6: 岁#

"

临床诊断分类&> 例同时存在视神经萎缩*耳聋*尿崩症

者诊断为完全性g+5P32.综合征#! 例仅合并视神经萎缩$诊断为不完全性 g+5P32.综合征$另 ! 例发病年龄尚早$

但其哥哥为完全性g+5P32.综合征#

#

其他表现& = 例存在生长落后$W 例伴有中度以上肾积水% 结论%g+5P32.综

合征患儿以 ! 型糖尿病为首发表现$常伴有视神经萎缩*耳聋*尿崩症等多种并发症$而且出现时间不等$加强多学

科的联系$可提高对该病的认识$避免临床漏诊和误诊% !中国当代儿科杂志&#??@&!!$#%'!!, B!!."

!关%键%词"%! 型糖尿病#g+5P32.综合征#青少年

!中图分类号"%?A$W%%!文献标识码"%@%%!文章编号"%!##: ;::A#("##$)#" ;#!!A ;#A
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#-8(*34$ (<0#63'#&6$ 98(*$ (8-7*6;'!*34>?)@6"AB)3A;C!)D*6A"*EF$U;34N*#;F@*A6H$ U;34N*5)D*E6H+;HH)4)$

#&6J/;34 83*I)"F*AG;C=E*)3E)63D U)E/3;H;4G$9&/63 WA##A#$+/*36 ( (&;7'!$ $B6*H& K@H&;lAN/>ANB&>)D>E3)

%%$*D(CHJ(& R*S'J(EQ'%g+5P32.CI)13+.-(g8J) (C2323-$ 2F,+C+.253-B-CC(H-()'-3(,-1 1(C-2C-B'232B,-3(f-1 9I

H23(+FCB5()(B25.2)(P-C,2,(+)C6K'-2(.+P,'(CC,F1Id2C,+()H-C,(L2,-B5()(B25B'232B,-3(C,(BC+Pg8J63'(<=ID%])-B2C-

+Pg8J d2C3-/+3,-16&+.9()-1 d(,' ,'-B5()(B2512,2+P: B2C-C+Pg8J d'(B' '21 9--) 3-/+3,-1 () &'()29-,d--) !$$W

2)1 "##>$ ,'-B5()(B25B'232B,-3(C,(BC+Pg8J d-3-3-H(-d-16&'DMK(D%D)CF5()G1-/-)1-),1(29-,-C.-55(,FC2C,'--235(-C,

.2)(P-C,2,(+) d2CP+F)1 () 255+P,'-$ /2,(-),C$ d(,' 2.-1(2) +)C-,2L-+P<6# I-23C6]/,(B2,3+/'I+BBF33-1 () : /2,(-),C

(+)C-,2L-& :6< I-23C)$ 1(29-,-C()C(/(1FC() > /2,(-),C(+)C-,2L-& :6< I-23C) 2)1 1-2P)-CC() > /2,(-),C(+)C-,2L-&

$6: I-23C)6J'+3,C,2,F3-d2CP+F)1 () = /2,(-),C2)1 'I13+F3-,-3+)-/'3+C(C() W /2,(-),C6T=FJKMDE=FD%D)CF5()G1-/-)1-),

1(29-,-C.-55(,FCd2C,'-P(3C,/3-C-),2,(+) () B'(513-) d(,' g8J6]/,(B2,3+/'I$ 1(29-,-C()C(/(1FC2)1 1-2P)-CCd-3-

B+..+) B+./5(B2,(+)C$ d(,' 2H23(+FC+)C-,2L-6 !T<EFU T=F('O;/'IEH(C$ #??@$ !! (#)&!!, B!!."

%%V'N L=CID&%D)CF5()G1-/-)1-),1(29-,-C.-55(,FC# g+5P32.CI)13+.-# &'(51

%%g+5P32.综合征是一种罕见的常染色体隐性遗

传病$起病于青少年% !$A: 年 g+5P32.首先报道此

病$表现为 ! 型糖尿病$可同时合并视神经萎缩*耳

聋和尿崩症$故 g+5P32.综合征又称 QDQT]@Q综

合征(即 1(29-,-C()C(/(1FC$ 1(29-,-C.-55(,FC$ +/,(B

2,3+/'I$ 2)1 1-2P)-CC)

!!"

% 迄今为止$全球报道

g+5P32.综合征患者不足 "## 例% 但该综合征的发

病情况目前尚无确切的统计资料% 美国糖尿病中心

提供的资料显示$该病的发病率约为十万分之

一!""

% 我国从 !$$W E"##> 年共报道青少年病例 :

例!A E="

$现将本院收治 ! 例患儿结合报道的 : 例患

儿的临床特征进行综合分析%

!"临床资料

患儿$男$=6< 岁% A 年前因+多饮*多尿*消瘦 "

月余,收入院% 当时每日饮水量达 " ### EA ### .X$

夜间为甚$但无遗尿*头痛及视力改变% 体查&身高

$A6# B.$体重 !A6# OL$心肺腹无异常% 空腹血糖

"$6: ..+5YX# 血 气 分 析& /M >6A"W$ M&]

A

;
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!#6" ..+5YX$NS;!<6$ ..+5YX% 诊断为+! 型糖

尿病$糖尿病酮症酸中毒,% 经胰岛素治疗(剂量为

每日#6: iYOL)后血糖恢复正常$< 1 后自动出院%

此后胰岛素总量一直按每日 !# i使用% 近 ! 年来

经常头痛$视力下降$多次监测尿糖( ;)$血糖在正

常范围% 半年来饮水量增至每日 A ### E< ### .X$

尿频$夜间遗尿% 其父母非近亲婚配$家族成员中无

糖尿病病史% 再次入院体查&血压 !A:Y>= ..ML$身

高 !!<6# B.$体重 !$6# OL$腹部可触及一直径约

!#6# B.[:6# B.的包块$质地较硬$无触痛$双下

肢无水肿% 视物模糊$神经系统检查无异常% 主要

化验结果&尿常规 /M=6#$比重 !6##<$尿糖( V)$

血M9 !!" LYX$血生化&肝功能*电解质正常$肾功能

Ni7<6"$ ..+5YX$ &3==6W

*

.+5YX$ 空腹血糖

!>6= ..+5YX$空腹胰岛素 \#6"# .DiYX$&肽

#6"W .LYX(正常值 #6>: E!6:$ .LYX)$糖化血红

蛋白(M9@!B)=6!Z$谷氨酸脱羧酶抗体( ;)$胰岛

细胞抗体( ;)% 甲状腺功能正常% 垂体加压素试

验示+中枢性尿崩症,% 骶尾椎正位片示 J! 椎体隐

性裂% 腹部N超发现腹腔有约 !=6$ B.[$6# B.[

!#6< B.巨大囊性包块$双肾重度积水$形态失常$

左右肾皮质分别厚 #6= B.*#6: B.% 腹部 &K示双

肾积水*双侧输尿管扩张$膀胱扩张约 !<6# B.[

:6# B.% 垂体T?D示垂体高度形态正常$无异常信

号% 眼科检查&视力左 #6"<$右 #6"##眼底示视乳头

苍白$视神经萎缩$视网膜血管走行正常#眼压正常%

电测听双耳中度感音神经性听力下降% 入院后予胰

岛素每日 #6=A iYOL皮下注射$血糖降至正常% 但

每日饮水量仍达 A ### .X$因出现尿频$尿意不尽$

感排尿困难$予导尿管持续导尿$日均尿量 " <## E

A ### .X% 临床诊断为完全性 g+5P32.综合征% 随

访 " 月$排尿困难仍无好转%

我国从 !$$W E"##> 年共报道青少年病例 : 例$

结合本例报道共 $ 例$其中男性 < 例$女性 W 例$年

龄为 W E!: 岁$糖尿病史半个月至 !# 年$!例家族中

有类似患者$"例父母近亲结婚% 临床资料见表 !%

表 !"@ 例8=KGCHO综合征临床资料

病例 性别
年龄

(岁)

! 型糖尿病

出现年龄(岁)

耳聋

出现年龄(岁)

视神经萎缩

出现年龄(岁)

尿崩症

出现年龄(岁)

肾积水

出现年龄(岁)

家族史
文献

出处

!

"

A

W

<

=

>

:

$

男

男

女

女

男

男

女

男

女

=6<

:

!#

!"

!W

W

!:

!!

!#

A6<

=

A

A

<

W

:

A

$

=6<

=

=

$

!"

无

!:

!!

无

=6<

=

=

:

!"

无

!"

:

$6<

=

=

=

:

!"

无

!#

!!

无

=6<

无

无

>

!"

无

无

!!

无

无

无

无

无

有

有

无

无

无

!A"

!="

!W"

!W"

!W"

!<"

!<"

!A"

%%注&例 <*= 为兄弟#例 <*例 : 父母均为姑表近亲%

%%除以上临床表现外$有 " 例存在色盲$生长落后

= 例$A 例行头颅 T?D检查$发现 ! 例桥脑*延髓萎

缩$另 " 例正常% W 例肾积水患儿中 ! 例肾功能受

损$最后死于糖尿病非酮症高渗性昏迷%

#"讨论

g+5P32.综合征临床特征有以下 W 点&

!

! 型糖

尿病&常是首发疾病$在儿童期发病$J(.C-O 等!>"对

$ 例土耳其患儿研究发现出现年龄平均 = 岁 $ 个

月$黎巴嫩的 A! 例患者(平均 != 岁)显示 ! 型糖尿

病发病年龄为 = 岁!:"

% 而本组患儿发病年龄约 <

岁$较报道年龄稍小%

"

眼部症状&多在 = E> 岁开

始出现视力减退$部分可有视野缺损$几乎 !##Z伴

有视神经萎缩$常在 ! 型糖尿病诊断后 " EA 年出

现% 国外报道为 $ 岁左右$本组出现时间较晚可能

与未定期随诊有关%

#

尿崩症&发生率不等$约为

:>Z$多发生于 $ E!# 岁% 糖尿病治疗后仍大量饮

水及排尿$每日尿量常达 A E!" X% 限水无效$用抗

利尿激素可使尿量减少$尿比重和渗透压上升$提示

g+5P32.综合征合并的尿崩症为垂体性尿崩症%

$

耳聋&为感音性耳聋$以高频段为主$提示耳聋为神

经源性$其发生率约为 =W6<Z

!:"

% M(L2C'(

!$"统计了

!<! 例患者$其中中*重度耳聋或至少有感音性听力

障碍者占 !>6WZ$仅在高频段耳聋者占 W<Z$未将

耳聋分度的占 =6#Z$未提及听力状况的占 !:6!Z$

'W!!'
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听力正常者占 !A6WZ% 由此可见耳聋的比例很高$

且以高频段为主$提示耳聋为神经源性% 由于该病

耳聋以 : ### Mf听力丧失为主$W ### Mf以下者少

见$且语言*听力可正常$故耳聋可能被忽视$需做听

力检查方可明确听力受累情况% 研究表明耳聋不会

因糖尿病的控制而好转%

此外还可有其他系统表现$常见的泌尿系统症

状&主要表现为肾盂输尿管积水$神经性膀胱等% 尿

动力学异常约占 :#Z$提示膀胱扩张$肾盂*输尿管

积水与神经病变有关% 内分泌系统症状可表现为矮

身材*青春期发育延迟*性发育迟缓*睾丸萎缩等%

M21(1I等!!#"对 != 例(= 男$!# 女)g+5P32.综合征

患者进行放射学检查$发现女性中 < 例小子宫 $> 例

脊柱裂%

由于g+5P32.综合征少见$其临床表现多样$故

应加强对该病的认识$注意避免漏诊和误诊% 一般

来说$诊断以临床表现为主$! 型糖尿病和视神经萎

缩为必备条件!!!"

$具备 W 个主要症状的为完全性$

否则为不完全性% 本组 > 例患儿均具备上述 W 个主

要症状$故临床诊断为+完全性g+5P32.综合征,$例

$ 只具备其中 " 个主要症状$临床诊断为+不完全性

g+5P32.综合征,$有待进一步观察$例 = 因年龄小$

主要症状尚未表现出来$亦需随访观察% h-) 等!!""

指出$如果 ! 型糖尿病患者同时伴有视神经萎缩$是

诊断g+5P32.综合征的充分指标% 若临床上遇到青

少年起病的糖尿病患者在血糖控制良好时仍有多

尿*多饮症状$或出现不能用糖尿病解释的视神经萎

缩或视力障碍时需考虑此病$并及时行相关检查以

助诊断%

g+5P32.综合征无特殊治疗措施$临床主要是

对症处理$即胰岛素控制血糖$醋酸去氨加压素改善

多尿$导尿协助改善神经性膀胱炎$配戴助听器改善

耳聋等% 本病预后欠佳$约 =<Z的病例在 A< 岁前

死亡!!A"

%
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