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AI临床资料

患儿#男#! 个月#因反复发作性抽搐半月余#水

肿 [ 1入院#患儿半月前无明显诱因出现抽搐#表现

为神志不清#双眼睑眨动#面色发绀#伴口角及四肢

小抖动#持续时间数秒至数十秒不等#缓解后精神欠

佳#发作频繁#每天约 !$ 余次#不伴发热*呕吐*烦躁

等症状) 近 [ 1发现患儿眼睑及双下肢水肿#逐渐加

重) 入院前 [ 1 开始吸奶量逐渐下降#大便稀#尿黄

量可) 患儿系第 # 胎第 # 产#足月剖宫产出生#出生

体重 B E$$ G#胎盘情况不详#无窒息史) 兄长因/肾

发育不全0#$日龄时夭折) 入院查体'YB_6[d#J9

!C$次\.()#9B# 次\.()#体重 C $$$ G#神志清楚#呼

吸尚平稳#全身无皮疹#前囟平软#双眼睑水肿#双侧

瞳孔对光反射存在#颈软#心肺听诊正常#腹壁及四肢

呈凹陷性水肿) 以双下肢为重) 双侧膝反射正常引

出#病理征未引出) 头颅&Y示大致正常$脑电图发作

期前额区为起源的全脑各区痫性放电) 双肾超声示

双肾实质回声稍增强) 血生化'&2
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PF&![6C m!$

"

\M#7$6B"#JX !#" G\M#0MYBBC6$ m

!$

"

\M) 肝功能'YF#E6$ G\M#白蛋白 !$ G\M#>MY

![6$ S\M#>8Y_D6$ S\M$心肌酶谱'&c!C!6$ S\M#

&cL<FCC6$ S\M) 肾功能'&3CB6$ ..+5\M#FS7

B6B$ ..+5\M) 尿常规'蛋白质% ii&#隐血% i&$

#C '尿蛋白定量 #6DD G\M$胆固醇 C6DE ..+5\M$

&90B6!_ .G\M$梅毒抗体阴性#YW9&J检查阴性)

拟诊先天性肾病综合症#癫
!

) 予甲基泼尼松龙抗

炎#速尿减轻水肿#抗生素抗感染#咪唑安定止惊#纠

正电解质紊乱等治疗#患儿浮肿逐渐消退#入院第 B

天抽搐停止#改用苯巴比妥片口服#第 D 天家属要求

出院#拒绝用药#出院后 ! 周患儿死于癫
!

持续

状态)

>I讨论

本例系 ! 月龄患儿#具有水肿#大量蛋白尿#低

蛋白血症等表现# 符合-实用儿科学.先天性肾病综

合症%:+)G-)(,25)-/'3+,(:=H)13+.-#&78&的诊断标

准!!"

) &78按原因可分为原发性和继发性) 患儿

梅毒抗体和巨细胞病毒抗体阴性#也未发现其他感

染的病史#父母亦否认性病史#结合患儿兄长 #$ 日

龄时因/肾发育不全0夭折#考虑原发性&78 可能性

大) 本例未进行病理学检查和基因检测#无法进一

步分型) 患儿以反复发作性抽搐为首发症状#发作

间期正常#不伴发热*呕吐*腹泻等症状#发作期可见

以前额区为起源的全脑痫性放电#头颅 &Y检查未

见明显异常#放弃治疗后因癫
!

持续状态致死#符合

癫
!

%复杂部分性发作&诊断)

本例患儿合并有低钠*低钙血症) 低钠血症所

致的抽搐多见于血钠低于 !#$ ..+5\M或甚至更低

时#且血钠常急剧下降) 而慢性低钠由于人体存在

自身适应的过程#可以很好地耐受而不表现为抽搐

等临床症状) &78 所致低钠属于慢性低钠#有报道

血钠低至 !$#6# ..+5\M仍未发生抽搐!#"

) 且低钠

血症所致抽搐经补钠纠正且无需达到正常即可止

惊!B"

) 低钙所致的抽搐多发于急性低钙或者甲状

旁腺功能低下患者#低钙纠正后抽搐也可迅速缓

解!B"

) 本例患儿电解质失衡纠正后抽搐仍然无法

控制#需要通过抗惊厥治疗抽搐才能控制#综上所述

可基本排除低钠血症或低钙血症所致抽搐)

&78 合并癫
!

原因尚未完全阐明#可能与以下

(_DD(
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因素有关)

$

脑缺血'研究发现 &78 存在纤维蛋白

原增高#凝血因子增加#抗凝血酶下降#血浆纤溶酶

原的活性下降#血小板数量增加#其粘附性和聚集力

增高# 血 液 呈 高 凝 状 态# 容 易 发 生 脑 梗 塞)

M22]]+)-)

!C"等报道 D 例患儿由于血栓形成导致严

重的脑梗死而发生偏瘫或者全身痉挛状态#[ 例脑

梗死导致了继发性癫
!

而需要长期抗癫
!

治疗)

%

静脉窦血栓形成'由于 &78 患儿血液呈高凝状态#

可能导致静脉窦血栓形成) 年长儿可表现为意识障

碍#头痛和局部性的神经体征和症状$在新生儿多表

现为惊厥和弥散性的神经受损的症状#颅压增高)

头颅影像学有助于诊断)

*

基因突变导致的脑损

伤'目前认为原发性&78属于常染色隐性遗传性疾

病#根据基因产物的不同可分为芬兰型 &78*Q-)H=L

Q32='综合症*特发性弥漫性系膜硬化*特发性肾病

综合症*0(-3=+) 综合症和 K255+U2H综合症#其中多

种基因突变除了表现为&78 外#还可有其他系统的

肾外症状#如抽搐等神经系统症状!["

) 本例头颅&Y

未提示脑缺血*脑水肿和静脉窦血栓形成#&78合并

癫
!

的原因是否为某种遗传性或遗传代谢性疾病的

表现#因未做相关检查目前只能推测分析)

&78 合并癫
!

的治疗主要为对症治疗#包括抗

癫
!

治疗#调整电解质平衡#加强利尿消肿#同时预

防继发感染#但是不能改善预后) 对于特发性 &78

最终需要采用肾移植治疗#然而预后很差#死亡率极

高) 大多数于 _ 个月至 ! 岁死于并发感染#如能存

活到 # jB 岁#常死于尿毒症!_#D"

)
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