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病例报告

Ｍａｒｆａｎ综合征伴泌尿系畸形１例报告

韩代成　夏世文

（湖北省妇幼保健院新生儿科，湖北 武汉　４３００７０）

　　患儿，男，６ｈ，因生后气促５ｈ入院。患儿系第
２胎第２产，足月剖腹产出生，出生体重２．３ｋｇ，否
认宫内窘迫史和出生时窒息史，未作常规孕检，母亲

３９岁，患儿有一个姐姐，９岁，健康，否认有家族史。
入院体查：Ｔ３６．３℃，Ｒ５８次／ｍｉｎ，Ｐ１３６次／ｍｉｎ，体
重２．２３ｋｇ，ＢＰ６０／２９ｍｍＨｇ，神清，头颅长，面窄，前
囟平，皮肤无黄染，皮下脂肪菲薄，唇周微绀，呼吸急

促，不规则，双肺呼吸音粗，未闻及罗音，心音有力，心

律齐，心前区未闻及杂音，腹部膨隆，腹软，肝右肋下

２ｃｍ，脾无肿大，下腹部包块，大小约３ｃｍ×３ｃｍ，界
限清楚，质地偏硬，肠鸣音存在，四肢肌张力高，原始

反射引出不完全，四肢畸形，肢体瘦长，指趾细长似蜘

蛛样改变（图１），双肘关节屈曲受限，双髋关节外展
受限，双膝关节不能伸展，活动受限，足外翻。

ＴＯＲＣＨ检查示 ＣＭＶＩｇＧ（＋），余均阴性。肾
功能、肝功能及心肌酶谱检查未见异常。血常规检

查：ＷＢＣ１３．１×１０９／Ｌ，Ｈｂ１６７ｇ／Ｌ，ＰＬＴ２０９×１０９／Ｌ，
Ｎ０．５９５，ｈｓＣＲＰ＜１ｍｇ／Ｌ。颅脑 ＣＴ未见异常。心
脏和肝胆Ｂ超未见异常。泌尿系 Ｂ超示左肾大小
为５．７ｃｍ×３．５ｃｍ，肾实质厚０．３ｃｍ；右肾大小为
５．８ｃｍ×３．５ｃｍ，肾实质厚０．２ｃｍ，双肾集合系统均
分离２．５ｃｍ，内未见异常回声，右侧输尿管上端扩
张１．１ｃｍ，左侧输尿管上端扩张０．７ｃｍ，中下段显
示不清，膀胱大小为６．４ｃｍ×４．９ｃｍ×３．７ｃｍ，残余
尿量为 ６０ｍＬ，考虑双肾积水并双侧输尿管扩张、膀
胱尿潴留。泌尿系造影提示后尿道瓣膜症可能。眼

图１　手指外观改变　手指细长似蜘蛛样改变。

科检查未见异常。胸片检查示双肺未见实质性病

变。四肢长骨Ｘ线检查示双侧肱骨、尺桡骨、股骨、
胫骨、腓骨形态较细长、弯曲改变，股骨、胫腓骨干骺

端明显肥大，双膝关节组织结构欠清晰（图 ２），意
见：四肢长管状骨改变，符合 Ｍａｒｆａｎ综合征骨骼改
变。患儿确诊为Ｍａｒｆａｎ综合征伴泌尿系畸形，住院
４ｄ后家属要求出院。

　　图２　下肢Ｘ线检查结果　Ａ：下肢侧位片，可见股骨、胫、
腓骨形态较细长，呈弯曲改变；Ｂ：下肢正位片，可见股骨、胫、腓骨

干骺端明显肥大，双膝关节组织结构欠清晰。

讨论：Ｍａｒｆａｎ综合征系常染色体显性遗传性疾
病，多认为系先天性中胚叶营养不良所致，临床以骨

骼、心血管及内脏、眼部多系统的典型畸形为特征，

本例患儿具有典型的蜘蛛样指趾、肢体瘦长，四肢长

骨片符合 Ｍａｒｆａｎ综合征骨骼改变，因此，Ｍａｒｆａｎ综
合征的诊断成立［１］。由于新生儿期出现典型的症

状很少，故诊断非常困难，多由于发现蜘蛛样指趾而

考虑本病，但是合并泌尿系统畸形者罕见，目前在新

生儿未见报道。泌尿生殖系统起源于中胚层，泌尿

系畸形与该综合征其他系统畸形一样，是由于先天

性中胚叶发育不良所致。提示对 Ｍａｒｆａｎ综合征患
者除了心血管发育畸形外，亦应注意检查有无泌尿

系统发育异常。
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