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病例报告

先天性肾病综合征４例报告

钟燕兰　党西强

（中南大学湘雅二医院儿科／湖南省小儿肾脏病临床中心，湖南 长沙　４１００１１）

　　例１，女，４个月，因反复蛋白尿１月余入院。因
横位行剖宫产出生，胎龄３７周，有宫内窒息史，出生
后吸氧。体查：体温３６．８℃，脉搏１１０次／ｍｉｎ，呼吸
３０次／ｍｉｎ，体重７ｋｇ。双眼睑轻度水肿，心、肺、腹体查
无异常，双下肢凹陷性水肿。尿常规检查示尿蛋白

（＋）；肝功能检查：谷丙转氨酶（ＡＬＴ）２８．６Ｕ／Ｌ（参考
值０～４０Ｕ／Ｌ），谷草转氨酶（ＡＳＴ）２７．９Ｕ／Ｌ（参考值
０～４５Ｕ／Ｌ），总蛋白（ＴＰ）５４．２ｇ／Ｌ（参考值６０～８０ｇ／Ｌ），
白蛋白（ＡＬＢ）３７．８ｇ／Ｌ（参考值３５～５５ｇ／Ｌ），总胆
固醇（ＣＨＯＬ）６．２ｍｍｏｌ／Ｌ（参考值２．８４～５．６８
ｍｍｏｌ／Ｌ）；肾功能：尿素氮（ＢＵＮ）１．８８ｍｍｏｌ／Ｌ（参考
值１．８～７．１ｍｍｏｌ／Ｌ），肌酐（ＣＲＥＡ）２１．３μｍｏｌ／Ｌ
（参考值４４～１３８μｍｏｌ／Ｌ）；电解质无异常。肾活检
病理：免疫荧光阴性；光镜：先天性弥漫性系膜硬化；

电镜：轻度系膜增生性肾小球肾炎。诊断：先天性肾

病综合征（ＣＮＳ）。给予口服强的松（１０ｍｇ，ｑｄ）、吲
哚美辛（５ｍｇ，ｔｉｄ）等对症支持治疗。治疗后患儿水
肿消退，尿蛋白转阴，病情好转出院。

例２，男，６个月，因反复水肿３月余，加重伴腹
泻、尿少３ｄ入院。曾在外院诊断为肾病综合征，行
肾活检示中重度系膜增生性肾小球肾炎，予以强的松

（１５ｍｇ，ｑｄ）口服，环孢素（１２．５ｍｇ，ｔｉｄ）口服，患儿病
情未缓解，后又予以大剂量甲基泼尼松龙冲击治疗

２次、环磷酰胺冲击治疗１次，病情无好转，且水肿加
重，尿量减少。体查：体温３６．５℃，脉搏１２０次／ｍｉｎ，
呼吸４０次／ｍｉｎ，体重８．５ｋｇ。面色苍白，颜面部及
双眼睑中度水肿，四肢皮肤可见花斑，双侧颊黏膜可

见２ｃｍ×１ｃｍ溃疡面，双下肢重度凹陷性水肿，阴
囊水肿，呈紫红色。余无异常。尿常规示尿蛋白

（４＋）；肝功能检查：ＴＰ２０．８ｇ／Ｌ，ＡＬＢ５．５ｇ／Ｌ；肾功
能检查：ＢＵＮ１７．２４ｍｍｏｌ／Ｌ，ＣＲＥＡ６４．６μｍｏｌ／Ｌ；电
解质：钠１０５．５ｍｍｏｌ／Ｌ（参考值１３５～１４５ｍｍｏｌ／Ｌ），
钾３．３ｍｍｏｌ／Ｌ（参考值３．５～５．５ｍｍｏｌ／Ｌ），二氧化碳结
合力（ＣＯ２ＣＰ）１２．４ｍｍｏｌ／Ｌ（参考值２０～３０ｍｍｏｌ／Ｌ），

钙１．４５ｍｍｏｌ／Ｌ（参考值２．２～２．７ｍｍｏｌ／Ｌ）。凝血
功能：活化部分凝血酶原时间（ＡＰＴＴ）１２３．４ｓ（参考
值３２～４３ｓ），ＦＤＰ２．６ｇ／Ｌ（参考值２～４ｇ／Ｌ）。阅
外院肾脏病理片光镜下可见系膜基质弥漫重度增

生，局灶阶段硬化。诊断：（１）ＣＮＳ；（２）肾功能不
全；（３）小儿腹泻；（４）电解质紊乱；（５）低血容量性
休克。入院后予以扩容、纠正酸中毒及电解质紊乱

等对症支持治疗。入院当天晚上患儿病情加重，出

现昏迷，全身发绀，呼吸急促，呕吐咖啡色样液体，出

现弥漫性血管内凝血（ＤＩＣ）、呼吸衰竭，家长放弃治
疗后死亡。

例３，男，５个月，因水肿２个月，咳嗽、腹胀１０ｄ入
院。曾在外院查尿常规示尿蛋白（３＋）；肝功能检查：
ＴＰ３６．３ｇ／Ｌ，ＡＬＢ１５．６ｇ／Ｌ，ＣＨＯＬ５．６５ｍｍｏｌ／Ｌ，甘油
三酯（ＴＧ）１．８８ｍｍｏｌ／Ｌ（参考值０．５６～１．７ｍｍｏｌ／Ｌ）；
肾功能检查：ＢＵＮ４．２１ｍｍｏｌ／Ｌ，ＣＲＥＡ３８．６μｍｏｌ／Ｌ；
腹部Ｂ超：双肾增大，大量腹腔积液；外院诊断为：
（１）ＣＮＳ；（２）急性支气管肺炎。予以抗感染等治疗
后水肿、蛋白尿无改善至我院。入院体查：体温

３６．５℃，脉搏 １０３次／ｍｉｎ，呼吸 ２０次／ｍｉｎ，体重
５ｋｇ。急性面容，精神差，双眼睑水肿，咽充血，扁桃体
ＩＩ°肿大，双肺呼吸音粗，可闻及中量湿罗音，心脏无异
常，腹膨隆，脐部可见一包块突起，可回纳，双下肢中度

凹陷性水肿。辅助检查尿常规示尿蛋白（４＋），红细胞
（＋）；电解质：钠１２６．０ｍｍｏｌ／Ｌ，钾４．３ｍｍｏｌ／Ｌ，ＣＯ２ＣＰ
２４．４ｍｍｏｌ／Ｌ，钙 １．６５ｍｍｏｌ／Ｌ。诊断：（１）ＣＮＳ；
（２）急性支气管肺炎；（３）脐疝。予以抗感染、甲基
泼尼松龙抗炎、扩容利尿、抗凝溶栓等对症支持治

疗，患儿病情无明显好转，家长放弃治疗出院，出院

后半年死亡。

例４，女，５个月，因面色苍黄伴水肿１月余，发热
３ｄ，血尿１ｄ入院。孕３５周剖宫产出生。体查：体温
３６．８℃，脉搏１１５次／ｍｉｎ，呼吸２５次／ｍｉｎ，体重９ｋｇ，血
压１４４／１０７ｍｍＨｇ。贫血面容，神清，精神差，双眼睑轻
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度水肿，咽充血，双肺呼吸音粗，未闻及罗音，心脏无异

常，肝右肋缘下２．５ｃｍ，甲床苍白，双下肢轻度凹陷性
水肿。尿常规示尿蛋白（３＋），红细胞（＋）；肝功能
检查：ＡＬＴ７．８Ｕ／Ｌ，ＡＳＴ２０．２Ｕ／Ｌ，ＴＰ４５．１ｇ／Ｌ，
ＡＬＢ２７．５ｇ／Ｌ；肾功能检查：ＢＵＮ１８．０ｍｍｏｌ／Ｌ，
ＣＲＥＡ２５８．５μｍｏｌ／Ｌ；电解质：钠１２８．０ｍｍｏｌ／Ｌ，钾
４．１ｍｍｏｌ／Ｌ，氯化物９４．０ｍｍｏｌ／Ｌ，钙１．５７ｍｍｏｌ／Ｌ；
Ｃ反应蛋白 ５４．９ｍｇ／Ｌ（参考值≤１０ｍｇ／Ｌ），血沉
５１ｍｍ／ｈ（参考值０～２０ｍｍ／ｈ）。双肾 Ｂ超示双肾
实质弥漫性病变。肾活检病理示免疫荧光阴性；光

镜示弥漫性系膜硬化病理改变；电镜示轻度系膜增

生性肾小球肾炎。诊断：（１）ＣＮＳ；（２）慢性肾功能
衰竭（氮质血症期）；（３）急性支气管炎。予以抗感
染、泼尼松口服抗炎，福辛普利、倍他乐克降压，利

尿，结肠透析等对症支持治疗，后患儿水肿消退，尿

蛋白转阴，肾功能较前好转出院。

讨论：ＣＮＳ是指出生时或出生后半年内出现大量
蛋白尿、低蛋白血症、水肿、高脂血症为四大特点的肾

病［１］。临床上通常将ＣＮＳ分为４型：（１）芬兰型ＣＮＳ
（ＦＮＳ）；（２）法国型 ＣＮＳ（弥漫性系膜硬化 ＤＭＳ）；
（３）继发于全身疾病的婴儿肾病综合征；（４）其他包
括微小病变、灶性肾硬化型［１］。另外，ＣＮＳ又分为
原发性 ＣＮＳ和继发性 ＣＮＳ。原发性 ＣＮＳ为常染色
体隐性遗传，发病机制尚不清楚，可能与基因突变有

关［２３］。而继发性ＣＮＳ常继发于感染（如先天梅毒、
巨细胞包涵体病毒、风疹、弓形体病毒等）、中毒及

溶血尿毒综合征等［４］。本资料４例患儿均无梅毒、
艾滋病感染及接触史，巨细胞病毒、风疹病毒、弓形

虫检查均为阴性，故可排除继发性，考虑为原发性

ＣＮＳ。
ＣＮＳ发病率较低，约为１／１００００活产儿［５］。本

组资料４例ＣＮＳ患儿中，１例诊断为 ＦＮＳ，２例诊断
为ＤＭＳ，１例未行肾穿刺活检。ＦＮＳ多见于早产儿、
胎盘肥大、于生后３个月内起病者，有大量蛋白尿、
水肿，但血压多正常；ＤＭＳ一般为足月儿，出生体重
正常，可在生后１周至３３个月起病，出现蛋白尿时
间不定，约７１％患儿合并高血压，７７％的患儿出现
肾功能不全［６］。本资料的 ４例 ＣＮＳ患儿中，１例
ＦＮＳ为早产儿，且发病年龄为３个月；２例ＤＭＳ发病
年龄为２个月至１岁１个月，１例出现高血压，１例
有出生窒息史，２例均出现肾功能不全。ＣＮＳ患儿
常合并先天性畸形［４，６］，本组资料４例患儿中１例合

并脐疝。

ＦＮＳ的病理改变为：免疫荧光阴性，光镜可见多
数未成熟肾小球，伴有弥漫性系膜增生和硬化，可见

到近端肾小管囊性扩张；电镜下肾小球细胞足突融

合。ＤＭＳ的病理特点为：无近端肾小管囊性扩张，
主要为肾小球系膜基质弥漫增生或硬化；电镜可见

肾小球上皮细胞广泛足突融合［７８］。本资料的４例
患儿中除１例因病情危重 ＤＩＣ形成未行肾穿刺外，
３例行肾穿刺活检，均符合 ＦＮＳ或 ＤＭＳ的病理特
点，其中１例为ＦＮＳ，２例为ＤＭＳ。

ＣＮＳ发病早，病情进展快，预后差，多于生后
１年内死于肾病综合征并发症和肾衰竭，皮质激素
及免疫抑制剂治疗无效，目前尚无特异性治疗，主要

采取抗感染、减轻水肿等对症治疗及营养支持治疗，

根治疗法为肾移植，但肾移植成功后约２０％可再次
发生肾病综合症［７］。国外有报告经血浆置换可获

取较好疗效，另外有前列腺素抑制剂联合巯甲丙脯

酸治疗获成功的报告［８］。也有报道服用依那普利

降低蛋白尿，然后切除双侧或一侧肾，以减少蛋白排

出，用透析维持生命，于３岁后行肾移植术［９］。本资

料中的４例患儿经过抗感染、皮质激素抗炎、免疫抑
制剂等对症支持治疗后，其中２例水肿消退，病情稳
定出院，２例因病情危重放弃治疗出院后死亡。
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