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&&先天性无痛症是一种罕见的先天性感觉神经病

综合征&表现为痛觉丧失或迟钝&可伴有无发及智力

障碍' 其最先由b.34R,4*$!%"! 年%报告&是一种罕

见的常染色体隐性遗传性疾病&国内自 !%%@ 年至今

文献报告 #> 例&国外美国 "$ 多个案例&日本超过

"$ 个家族$约 >$ 个病人%&瑞典则有将近 @$ 个案

例' 笔者报告 ! 例并结合国内文献报告的 #> 例进

行综合分析'

$H病例报告

患儿&女&" 岁 % 个月&以反复左足肿 # 月余入

院' 患儿生后就无汗&天气炎热时体温升高&出现发

热&高热时伴有抽搐&服退热药效果不显著&予物理

降温症状可缓解' 手指咬破)烫伤)针扎及碰撞)皮

肤活检时均无痛觉&有触觉' 于 #$$A 年 !# 月出现

反复双足肿胀&伴发热' 予抗感染治疗后好转' 患

儿系d

!

1

!

孕 ":

k"周自然分娩&<0?34评分 !$ 分&出

生体重 " #$$ ?&母乳喂养&!$ 个月断奶' " 个月会

抬头&!@ 个月会走路&"! 个月会喊-爸爸&妈妈.&现

会说 " I@ 字句子' 父母均体健&智力发育正常' 查

体*智力低下&皮肤稍干&双手背见烫伤疤痕&双手十

指见多处咬伤痕&左足背肿胀硬化&皮肤稍红&右足

肿胀轻度&均无压痛&活动自如&触觉和深感觉正常&

病例反射未引出' `线及 9K[均示*

!

双侧跟骨骨

髓炎$图 !%'

"

左足第一跖骨周围见片状骨膜反

应' 皮肤活检*皮肤真皮层内见毛囊及汗腺组织

$图 #%' 头颅 9K[未见异常' 自身抗体全套均为

阴性&患儿及其家长b8<已送苏州大学遗传围产实

验室进行基因检测&结果显示促神经生长酪氨酸激

酶受体 ! $ *.O4,-4,0()E-M4,D)*.4.E.0-,4S)*3D.!&

8TKh!& 以前称 TKh<%基因第 @ 个外显子点突变

$d!#@A<%&其父母均为杂合子'

图 $H双足@BP检查H示双侧根骨骨髓炎

&&图 !H皮肤活检H真皮层内见毛囊及汗腺组织

!H讨论

先天性无痛症是一种罕见遗传性感觉自律神经

障碍&主要是因为胚胎发育时&外胚层发育不全导

致&可合并无汗症' bMES 等!!"建议根据遗传方式)

病史和受累神经细胞或轴突的数目&对痛觉缺失进

行分类&并以遗传性感觉和自主神经病命名&具体分

= 种类型&即 Bc<8[型$遗传性感觉神经根病变%&

Bc<8[[型$先天性感觉神经根病变%&Bc<8[[[型

$家族性自主神经失调%&Bc<8[5型$先天性感觉

神经根病变合并无汗症%&Bc<85型$非渐进性神

经根病变%' 本文报道的 ! 例属
-

型'

Bc<8[型常染色体显性遗传&与 c1T\'! 和

K<aA 基因突变有关&c1T\'!G基因表达丝氨酸棕

(A%!(
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榈酸转移酶&后者促进神经的鞘脂)神经酰胺)神经

鞘磷脂的合成# 家族性自主神经失调$Ub& Bc<8

[[[& 或 K)6.MPb3M综合征%& 常染色体隐性遗传&常

见于东欧犹太人种&与 [hah<1基因突变有关&

[h<1蛋白表达下降&影响神经组织的发育#Bc<8

[5型$先天性感觉神经根病变合并无汗症%&常染色

体隐性遗传&与TKh<基因突变&导致神经生长因子

减少&进而造成有髓神经减少或消失&TKh<基因有

!A 个外显子&本例显示第 @ 个外显子点突变

$d!#@A<%&与文献报道一致!#"

' Bc<8[[型$先天

性感觉神经根病变%和 Bc<85型$非渐进性神经

根病变%基因尚未清楚&前者可能与Bc<8# 基因突

变有关&后者可能亦与 8TKh! 基因相关!"&@"

'

先天性无痛症多在儿童早期发现' 如国内文献

#> 例!= I!A"年龄在 # 2至 !" 岁&本例 " 岁 % 个月&#A

例中男 #! 例&女 > 例&男女比为 "7=v!' 表现相同

点主要有*

!

自幼痛觉缺失或迟钝 #A 例$!$$H%&

表现为自残行为&自己咬伤舌头)嘴唇)手指无感觉&

对高温$如热开水或热汤%及刀伤也无感觉' 皮肤

常遗留各种疤痕&打针不哭等'

"

无汗症 #! 例

$A:H% 因缺乏汗腺的交感神经支配&所以无法流

汗&从而不能排除体内过多的热量&造成反复性且无

法解释的周期性高烧&呼吸困难以及致命性高热症&

尤易发生在小婴儿及年龄较小幼儿身上' ! 例患者

: 个月大时因高热死亡'

#

关节肿胀)骨折)骨髓炎

!% 例$A$H%&$另 > 例为新生儿未有自主行为% 因

无痛患儿跌倒后无感觉从而造成骨头骨折变形&关

节脱臼以及髋关节易缺血性坏死&伤害反复出现造

成感染&发生骨髓炎甚至演变成败血症' 另外&手指

脚趾还易产生自行脱落现象' 年龄较大儿童以夏科

氏关节)骨软骨炎多见'

$

智力障碍 !@ 例$=#H%'

[型起病晚&常见于 !$ 岁以后&其他型在出生后起

病&[[型表现新生儿起喂养困难&肌张力低&常有胃

食管反流&[[[型常有家族史&血压不稳定&无泪)直

立性低血压&特殊的面容和脊柱的异常&[5和 5型

合并无汗较为明显'

患儿自幼出现的自残行为)不注意的骨折)多处

伤痕)骨髓炎)败血症)无汗)发热)智力障碍&皮肤和

末梢神经活检示皮肤组织结构正常&汗腺形态无异

常&周围神经无髓鞘及细小有髓鞘纤维丢失&痛觉)

温度觉试验以及碘淀粉发汗定性试验是本病诊断的

依据' 进一步的确诊需要分子生物技术&找出基因

产生突变的位置'

本病主要要与感觉障碍性疾病相鉴别*

!

自身

摧毁性高尿酸综合征*又称 \.DE(P8M(3* 综合征'

遗传规律为 `性连锁隐性遗传' 临床以精神症状

为主&常见明显的自残行为&如咬断手指)口唇)舌

等&精神发育延迟&有的患者见肌张力增高或舞蹈性

手足抽动' 实验室检查见高尿酸血症和高尿酸尿

症&尿酸_肌酐之比为 #$ 以上&Bd1KT活性值常降

到 !H以下'

"

无汗性外胚层发育不良*此病皮脂

腺和汗腺)毛发$包括眉毛和睫毛%)牙齿及指甲都

显示畸形或缺如&软骨)角膜也可表现营养障碍&皮

肤活检显示表皮角化过度及真皮内缺乏皮肤附件'

此症目前尚无有效的治疗方法&只能给予患者

支持性治疗&避免他们发生自残行为&避免皮肤及骨

折处反复感染&高热时给予物理降温对症处理' 对

症治疗是目前应对此疾病的唯一方法&预后亦与疾

病的表现程度和对症治疗的力度有关&基因诊断)治

疗和遗传咨询是将来发展的方向'
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