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&&枫糖尿病%/306.A?490 94)*.2)A.3A.#HKGI'又

称分支酮酸尿症#最早于 !%[V 年报道#是由于线粒

体酶 支̀链
)

酮̀酸脱羧酶缺陷引起的遗传性代谢病

%(.4.2)-34?/.-3>,6);2)A.3A.#EHI'

!!"

) 国外统计发

病率为 !X!# 万 b!X[$ 万不等!#"

#国内相关报道不

多#特别是家族性发病者报道更少) 该病发病率低#

人们对其认识不足容易造成误诊#从而错过最佳治

疗时机) 最近我科发现家族性 HKGI! 例#现报道

如下)

>I临床资料

患儿#男#% 2#因拒奶 @ 2#发热 \ ( 入院) 患儿

为孕 @ 产 @#胎龄 @%

o#周顺产娩出#出生体重 @ \V[

D#无早破水及宫内窘迫史#羊水*胎盘*脐带正常#出

生时无窒息) 生后初未见异常#第 \ 天始因/受惊0

后开始拒奶#吃奶次数减少约 !X@#每次吃奶量变化

不大#偶有四肢抖动和口吐少许白色泡沫) 入院 \ (

前出现发热#最高达 @S7%h#无咳嗽及明显气促)

@ 2 前脐部弄湿后出现少许淡黄色分泌物) 父母均

体健#其母本孕期无患病史#!$ 年前产 ! 女婴#生后

! 周不明原因发热死亡$V 年前产 ! 男婴## 岁时患

病死亡) 入院查体&R@"7[h#:[$ 次X/)*#神志清#

反应一般#苦笑面容#未嗅及明显的特殊气味%包括

特殊尿味') 皮肤轻度黄染#三凹征轻度#双肺呼吸

音粗#无音#肝脾不大#脐部少许淡黄色分泌物#脐

轮无红肿#颈有抵抗#四肢肌张力增高#自主活动少#

原始反射尚可引出)

入院拟诊&

"

新生儿肺炎$

#

新生儿破伤风,

$

败血症并发化脑,

%

代谢性疾病,

入院后查微量血糖正常$血常规&iC'!#7# n

!$

%

XY#8$7\\#Y$7#S$血气分析示 0_"7####13'F

#

#7!# Q13#13F

#

!!7[ Q13#CM c#$7@ //,6XY$血生

化示 BYR#S GXY# R̀CEYE#!@7!

!

/,6XY# ÌCEYE

!@7"

!

/,6XY#'e#'èHC#':1及电解质检查均未

见异常$脑脊液检查见外观淡黄色#透明#潘氏试验

% oo'#总蛋白 !7$!# DXY#余无特殊) 查血清支原

体*衣原体*巨细胞病毒*弓形体*腺病毒*嗜军团菌

等病原抗体均阴性#血和脑脊液培养均阴性) 胸片

示右下肺感染#头颅'R未见异常)

入院后给予青霉素*头孢曲松抗感染#并应用

RBR*破伤风免疫球蛋白以及补碱治疗等#因吸吮困

难行鼻饲#临床治疗效果不佳) 以串联质谱仪行

BB!S oB'!" 分析#血氨基酸谱示亮氨酸 %Y.9'

# [S@7#"

!

/,6XY*缬氨酸%536'"%V7$@

!

/,6XY#均

明显升高#符合HKGI特征) 即改用低支链氨基酸

配方乳%能全特 HÀ#'鼻饲#后上述症状消失#可自

吮进乳) 最后诊断&先天性HKGI#新生儿肺炎) 住

院 !$ 2 家属自行要求出院#嘱出院后随访)

;I讨论

EHI中每一种代谢病的发病率都很低#且由于

酶活性减低程度不同#临床表现也有很大差异#仅靠

临床表现很难做到早期诊断) 从分子生物学角度

看#支链
)

酮̀酸脱羧酶是由不同基因编码的 V 个亚

单位M!

)

#M6

*

#M##M@ 组成#其中任一亚单位的基因

突变均可导致 HKGI

!@"

) 存在本病变时#由于酶活

性降低或缺失#导致物质代谢通路阻断#上游产物堆

积#下游产物缺乏#或因旁路代谢产生异常产物增

多#从而引发一系列临床表现和异常) 由于编码不

同亚单位的基因#本病临床上可分为 V 型&经典型*

间歇型*轻型*维生素C

!

治疗有效型!V"

)

回顾本病例诊治过程#分析初始误诊原因#给了

(%%[(
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我们不少启示&

"

本例患儿临床表现尚属典型#可能

为经典型 HKGI) 经努力查证#其胞兄生前在外院

原已诊断为 HKGI$其胞姐不明原因死亡也不能排

外患本病的可能) 本例家族中男女婴曾患疾病及死

因均可能与本病有关#符合 HKGI系常染色体遗传

性疾病的特点) 所以#临床上对有不良产史产妇或

不明原因夭亡婴儿家族的患儿#应警惕其患 EHI的

可能)

#

本例发病时酷似新生儿破伤风#但与本患

儿的新法接生史不符) 故对于类似病例临床诊断难

以确立者#应拓宽诊断思路#而 EHI则是比较容易

忽视的方面)

$

本患儿出现重度代谢性酸中毒是高

氨血症的一个重要线索#但新生儿代谢性酸中毒多

数没有明显的临床症状!["

#常无明显的气促*口唇

樱红等表现#故对各项常规检查结果不应忽视#并且

临床上要注意仔细的分析和深入的追究)

%

HKGI

的确诊多以血氨基酸和尿有机酸分析为主#本例采

用的串联质谱氨基酸*脂肪酸及酰基肉碱%HKXHK'

分析是可对数十个相关指标作定性和定量分析的技

术#采取的是与一般新生儿疾病筛查相同的干血标

本#故具有方便*快速*结果较准确的特点#特异性与

敏感性都较高#为本病的及时确诊和治疗提供了很

大帮助#是一项值得推广的技术!\"

) _93*D等!""认

为此技术对新生儿严重的和可治疗的代谢性疾病

%如有机酸血症和尿酸循环代谢紊乱'早期诊断很

有价值#并可用于仅需观察的非严重病例的监测)

国内也有将此技术与尿的气相色谱X质谱分析联用

作为新生儿代谢性疾病的确诊手段!S"

)

&

针对

HKGI的治疗是要将组织及体液中分支氨基酸及其

代谢产物尽快排出#并减少其合成#将血浆亮氨酸峰

值尽可能降低#具体措施包括饮食控制蛋白和支链

氨基酸入量以及并发症的治疗#对某些病例可考虑

肝移植) 但对于代谢失代偿的急性危象治疗则要采

取紧急措施#包括静脉输入高张葡萄糖液*血液净化

如透析等) 本患儿得益于及时诊断#治疗上未出现

需紧急抢救处理的情况#经改换饮食后病情恢复较

快#取得很好的临床效果) 近有报道称#通过筛查早

发现的HGKI患儿生后 #V bVS ( 甚至不需要外来

的解毒措施就可能逆转中毒性脑病#从而降低此特

殊敏感时期脑损伤的风险!%"

)
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