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体内堆积 [1]。NAXE 基因缺陷可导致 NADH 脱氢

酶活性抑制，毒性代谢物 S-NAD HX（P）堆积，

机体遭受活性氧损伤 [2-5]。本例患者经高通量测序

发现 NAXE 基因存在新发复合杂合突变，c.255（外

显子 2）A>T，c.361（外显子 3）G>A，蛋白功能

预测可能有害，确诊渐进性早发性脑病。

渐进性早发性脑病非常罕见，临床表现不具

有特异性，容易误诊为急性小脑性共济失调、病

毒性脑炎等。对于具有眼球震颤、斜视、反复呼

吸衰竭以及中枢神经系统受累表现的患儿需要警

惕本病，建议完善基因检测。渐进性早发性脑病

涉及到线粒体功能障碍，预后不佳，补充 NAD、

烟酰胺、辅酶 Q10 等辅酶以增加旁路电子传递、改

善线粒体氧化磷酸化功能、清除自由基等，可能

改善患儿预后。
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2018 年全国新生儿颅脑超声诊断学习班通知

为提高对围产期脑损伤及新生儿其他中枢神经系统疾病的诊断水平，充分利用已有的医疗资源，推广颅脑超声

检查诊断技术，北京大学第一医院儿科按计划于 2018 年 8 月 21~25 日举办为期 5 天的新生儿颅脑超声诊断学习班。

本学习班属国家级教育项目，授课教师为本科及北京市著名专家教授。学习结束授予 10 学分。主要授课内容包括：

中枢神经系统解剖；颅脑超声检查方法；新生儿不同颅脑疾病超声诊断；胎儿中枢神经系统的超声诊断；鉴别诊断

等。招收学员对象：儿科新生儿专业医师、超声专业医师及技师。学费：2 000 元。报名截止日期 2018 年 8 月 8 日（上

课前 2 周）。2018 年 8 月 20 日（星期一）白天正式报到。

报名方法：点击 http://wukxyiwg.eventdove.com 报名，填写正确信息保存即可。或联系北京大学第一医院儿科颅脑

超声室，索要正式通知。

联 系 人： 王 红 梅， 孙 国 玉， 胡 文 婕。 电 话：010-83573461 或 83573213。Email：bdyy2002@163.com。 邮 编：

100034。我们将在开班前 1 个月寄去正式通知。

北京大学第一医院儿科

2018 年 3 月 15 日


