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1 　临床资料

　　患儿 ,男 ,5 + 月 ,因间断发热 5 月入院。G2 P1 ,

足月顺产 ,其母孕期无特殊 ,第 1 胎为人工流产。生

后无窒息史 ,母乳喂养。患儿于生后数天即出现发

热 ,多为午后出现 ,体温波动在 38 ℃～39 ℃之间 ,无

畏寒、寒颤及抽搐 ,无腹胀、腹泻等症状 ,患儿平素汗

少 ,嗜睡。曾经不规则抗感染治疗 ,疗效不佳。父母

均体健 ,非近亲婚配 ,家庭中无遗传病史。查体 : T

38. 3 ℃, P 130 次/ min , R 32 次/ min ,发育、营养稍

差 ,皮肤弹性欠佳 ,无皮疹 ,无黄疸及出血点。毛发

稀疏 ,干燥 ,微黄。心肺腹无异常 ,外生殖器无异常 ,

生理反射存在 ,病理征阴性 ,皮肤痛觉、触觉存在。

入院后做胸部 X片、腹部 B 超及骨髓穿刺无异常发

现。血清抗结核抗体、抗 O 及类风湿因子阴性。血

沉 43 mm/ h。三大常规无异常。血清电解质正常。

肝功能正常。血培养阴性及免疫球蛋白无异常。皮

肤活检示表皮及真皮经连续切片未见皮肤附件结

构。结合病史、体征、实验室检查 ,诊断为先天性无

汗型外胚层发育不良。未经治疗 ,自动出院。

2 　讨论

　　先天性外胚层发育不良又称 christ2siemens 综

合征 ,是一种性联隐性遗传性综合征。由于外胚层

的发育不正常所致。可累及皮肤及其附属结构 ,如

牙、眼、指趾甲或波及中枢神经系统。男性患者较

多 ,女性可为携带者。可分为汗分泌过少型 (无汗

型)和出汗型两种。无汗型为 X 性连锁隐性遗传性

疾病 ,由于汗腺缺乏不能调节体温 ,常在夏季容易发

热和中暑。婴幼儿可发生热性惊厥[1 ] 。患儿可有

头发稀软、干燥枯萎 ,眉毛稀少或 2/ 3 处无毛 ,约半

数患儿有指趾甲缺陷如甲薄、脆、有嵴或指趾甲发育

不良、粗糙、混浊、甲板干燥、松脆或脱落。恒齿数少

或缺如。尚有特殊面容。身高偏矮 ,合并智力低下

者约 30 %～50 %。皮肤活检中见表皮角化过度及

真皮内缺乏皮肤附件。该病无特殊治疗 ,主要是帮

助患儿适应环境 ,建立接近正常的生活 ,婴幼儿夏季

给予凉爽环境 ,预防感染。该病如果处理及时 ,预防

得当 ,预后尚佳。
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