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病例报告

新生儿原发性肉碱缺乏症１例

孙增贤 　蓝菊红

（温州医学院附属第五医院／丽水市中心医院新生儿科，浙江 丽水　３２３０００）

　　患儿，男，３ｈ，因早产儿、新生儿呼吸窘迫综合征收
住院。患儿系第２胎第１产，孕２９＋５周在当地医院自
然分娩出生，羊水清亮，１分钟Ａｐｇａｒ评分７分，５分钟
Ａｐｇａｒ评分９分。因生后２ｈ口吐泡沫明显，呼吸浅促，
伴呻吟转我院。母亲孕期体健，年龄２４岁，父亲体健，
年龄３０岁，无家族遗传病史。入院体查：Ｔ３６．８℃，Ｐ
１６４次／分，Ｒ６２次／分，体重１４００ｇ，身长４０ｃｍ，头围
２４ｃｍ；早产儿貌，反应差，哭声低，有呻吟、口吐泡沫；前
囟１．５ｃｍ×１．５ｃｍ，平坦。呼吸浅促、不规则，无三凹
征。两肺呼吸音低，未闻及干湿性罗音；心音低钝，无

杂音；腹软，脐部无渗血，肠鸣音弱。原始反射未引出，

四肢肌张力低。血常规：ＷＢＣ６．９×１０９／Ｌ，Ｎ０．６９，
Ｌ０．１９，Ｈｂ１０１ｇ／Ｌ，ＰＬＴ１７１×１０９／Ｌ；ＣＲＰ０．７３ｍｇ／Ｌ；
血气分析大致正常；内毒素定量、降钙素原、肝、肾功

能、血氨均正常；心肌酶增高（ＣＫＭＢ７０Ｕ／Ｌ）、肌酸激
酶５７５Ｕ／Ｌ、α羟丁酸脱氢酶３２７Ｕ／Ｌ、乳酸脱氢酶４５６
Ｕ／Ｌ；血钾增高（５．５６ｍｍｏｌ／Ｌ）；多次血糖测定低于２．０
ｍｍｏｌ／Ｌ。胸片示两肺纹理增粗。

入院后给予早产儿重症监护、肺表面活性物质

气管内注入及肠外营养、输注红细胞、血浆等治疗。

患儿生命体征逐渐平稳，但喂养困难，吸吮力弱，并

有呕吐，顽固性低血糖。一直以奶泵进行胃肠喂养，

增加奶量迟缓。生后第 ２０天，日完成奶量 ９６ｍＬ
（即每小时泵８ｍＬ奶，泵２ｈ停２ｈ）。期间查心脏Ｂ
超示“大致正常心脏声像图”，腹部Ｘ立位片示“全腹
可见部分肠袢扩张积气”，腹部ＣＴ平扫“未见异常征
象”，排除先天性心脏病、胃肠道发育畸形。于生后第

２３天行高效液相色谱－串联质谱法检查（干血滤纸
片）：血游离肉碱０．３５μｍｏｌ／Ｌ（正常１０～５０μｍｏｌ／Ｌ）；
多种酰基肉碱降低（表１）。确诊原发性肉碱缺乏症
（ＰＣＤ，ＯＭＩＭ２１２１４０）。生后第２４天开始给予左旋肉碱
每日１００ｍｇ／ｋｇ，分２次口服治疗，３ｄ后患儿低血糖、
呕吐改善，吸吮好转，奶量增加，生后第２９天（即用药
后５ｄ）开始改为经口喂养。生后第４０天，能日完成
奶量约３００ｍＬ，每次完成２５ｍＬ，体重达１８００ｇ，一
般情况可，患儿家属要求出院，并拒绝复查肉碱

水平。

表１　高效液相色谱－串联质谱法检测游离肉碱及不同种类酰基肉碱水平　（μｍｏｌ／Ｌ）
项目 Ｃ０ Ｃ２ Ｃ３ Ｃ４ Ｃ５ Ｃ６ Ｃ８ Ｃ１０ Ｃ１２ Ｃ１４ Ｃ１６ Ｃ１８
结果 ０．３５ ３．６ ０．１３ ０．０４ ０．０３ ０．０４ ０．０１ ０．０１ ０．０２ ０．０５ ０．４ ０．０４
参考值 （１０～６０）（６．０～３０）（０．５～４．０）（０．０６～０．５）（０．０４～０．３）（０．０１～０．１５）（０．０１～０．３）（０．０２～０．５）（０．０２～０．２）（０．０２～０．２５）（０．３～２．０）（０．２～１．２）

　　注：Ｃ０：游离肉碱：Ｃ２：乙酰肉碱；Ｃ３：丙酰肉碱；Ｃ４：丁酰肉碱；Ｃ５：异戊酰肉碱；Ｃ６：己酰肉碱；Ｃ８：辛酰肉碱；Ｃ１０：癸酰肉碱；Ｃ１２：月桂酰肉碱；Ｃ１４：肉豆蔻酰肉

碱；Ｃ１６：棕榈酰肉碱；Ｃ１８：十八碳酰肉碱。

　　讨论：ＰＣＤ是常染色体隐性遗传的脂肪酸 Ｂ氧
化代谢病。该病主要由于 ＳＬＣ２２Ａ５基因突变导致
肉碱转运蛋白ＯＣＴＮ２功能缺陷所致。自１９７５年首
例ＰＣＤ患者报道以来，该病逐渐受到重视，尤其是
近１０余年串联质谱的应用，越来越多的患者得到诊
断及治疗［１］。不同国家或地区的 ＰＣＤ的患病率从
１∶４００００到 １∶１２００００不等，最常发生在 １个月至
７岁年龄段［２］。新生儿出生后其能量代谢的原料从

胎儿期的葡萄糖和氨基酸转化为脂肪。而脂肪酸

Ｂ氧化的速度很大程度上取决于可利用的 Ｌ肉碱
的量。充足的Ｌ肉碱可加速脂肪氧化燃烧，为组织
细胞提供足够的能量，相反，除了会使长链脂肪酸进

入线粒体障碍导致能量供给不足外，没有被转运的

蓄积在线粒体外细胞质内的长链脂肪酸可对机体产

生潜在性危害。因此，Ｌ肉碱是新生儿完成能量转
换的必要保证［３］。当血浆、组织中的肉碱浓度低于

正常所需浓度时才会出现临床症状，一般要低于正

常水平的１０％ ～２０％。肉碱缺乏可有多种临床类
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型，分别以肝脏、心脏、肌肉受累为主。本例患儿有

奶量增加困难、吸吮力弱、反复呕吐、四肢肌张力低

下、顽固性低血糖等表现。Ｌｕｎｄ等［４］用串联质谱回

顾性研究１０例已确诊的ＰＣＤ患儿，发现以游离肉碱
为标准时诊断准确率为１００％，证实串联质谱适用于
ＰＣＤ的诊断。ＰＣＤ不同于继发性肉碱缺乏，血浆肉碱
水平往往低于正常的５％［５］，而血气分析及血氨等大

致正常。本病例血游离肉碱测定为０．３５μｍｏｌ／Ｌ，
血气分析及血氨正常，支持ＰＣＤ诊断。很多研究表
明一旦明确诊断肉碱缺乏，给予口服左旋肉碱治疗，

相关症状（肌无力、低血糖、心脏功能、反复感染等）

将很快得到改善，尤其在ＰＣＤ中表现更明显。本例
早产儿给予左旋肉碱每日１００ｍｇ／ｋｇ，分２次口服治
疗，短时间内低血糖改善，吸吮好转，奶量增加，进一

步支持 ＰＣＤ诊断。不足之处，未能同时行尿样的
ＧＣＭＳ检测及进一步基因突变检测。

综上所述，在临床工作中，凡遇见肌张力低下、

喂养困难等表现的早产儿，有必要考虑 ＰＣＤ可能，

一旦确诊，及时给予左旋肉碱替代治疗，预后佳。
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