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染率明显比非腹型ＨＳＰ及对照组高，三组比较差异
有显著性，说明 ＨＰ感染与腹型 ＨＳＰ有相关性。而
首次发作２０例 ＨＰ阳性９例，占４５．０％；反复发作
１６例，阳性１３例，阳性率８１．３％，两组比较差异有
显著性，与张素桂等［７］报告１６例腹型ＨＳＰ患儿 ＨＰ
阳性９例，其中复发５例，４例阳性，阳性率８０％基
本一致。说明发复发作的患儿经一般常规治疗易复

发时，应考虑与 ＨＰ感染有关。２１例 ＨＰ阳性经抗
ＨＰ及常规治疗痊愈１９例，好转２例，与药物耐药有
关，改用其他药物治疗后治愈。随访无１例复发，其
中１６例反复发作的患儿也未见复发，也证明腹型
ＨＳＰ的发病及反复发作与ＨＰ感染有关，所以对 ＨＰ
阳性的ＨＳＰ患儿根除ＨＰ治疗是恰当的。
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　　患儿，男，１０岁，因咳嗽２ｄ，阵发型心前区疼痛
３０ｍｉｎ入院。患儿为足月顺产，第２胎第２产，６个
月时发现眼球震颤、畏光，逐渐视物不清，自幼肥胖，

近１年来听力逐渐下降。家族史：未提供父母近亲
结婚史，父亲健康，母亲死于结肠癌，姐姐现年 １７
岁，４个月时发现眼球震颤、畏光，现视物不清，患糖
尿病８年。查体：心率８４次／ｍｉｎ，血压１４０／９０ｍｍ
Ｈｇ，体重５０ｋｇ，皮肤黑、粗糙，皱折处色素沉着。双
眼球震颤，瞳孔等圆等大，听力迟钝，肺部听诊正常，

心音低钝。腹部检查未见异常，四肢无畸形，活动良

好。实验室检查：血常规：ＷＢＣ８．４×１０９／Ｌ，Ｈｂ
１２０ｇ／Ｌ；尿常规正常。心肌酶谱：门冬丙氨酸氨基
转移酶（ＡＳＴ）５４Ｕ／Ｌ，肌酸肌酶（ＣＫ）２２０Ｕ／Ｌ（正
常值：１０～１２０），磷酸肌酸肌酶同工酶（ＣＫＭＢ）２４

Ｕ／Ｌ。肝功：丙氨酸转移酶（ＡＬＴ）１５０Ｕ／Ｌ（正常
值：９～７２），碱性磷酸酶（ＡＬＰ）３６１Ｕ／Ｌ（正常值：３９
～１１７）。血脂：甘油三酯（ＴＧ）１．６７ｍｍｏｌ／Ｌ，血清
总胆固醇（ＣＨＯＬ）４．６ｍｍｏｌ／Ｌ正常。血糖 ４．７
ｍｍｏｌ／Ｌ正常。血清离子、肾功及免疫球蛋白、补体
正常。２４小时肾上腺皮髓质激素检测分析：尿１７
酮皮质类固醇（１７ＫＳ）３１．５μｍｏｌ／Ｌ，１７羟皮质类
固醇（１７ＣＳ）２１．４μｍｏｌ／Ｌ，香草扁桃酸（ＶＭＡ）
３２．５μｍｏｌ／Ｌ，儿茶酚胺（ＣＡ）７２１μｍｏｌ／Ｌ均正常范
围。ＥＣＧ：Ｖ２～４ＳＴ段抬高。脑干听觉诱发电位（ＢＡ
ＥＰ）右侧耳蜗神经功能不良，预估听力：左侧２０ｄＢ、
右侧 ４０ｄＢ左右。胸片：肺纹理强、模糊。心脏扇
扫：结构未见异常。肝脏彩超：脂肪肝。双肾及肾上

腺彩超：未见异常。蝶鞍侧位片：蝶鞍大小、形态、骨
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质密度未见异常。眼科检查：双眼视力０．０５，双角
膜透明，前房清，双眼晶体透明，双眼底乳头圆，血管

细，网膜灰，双眼黄斑中心反光不显。

讨论 Ａｌｓｔｒｏｍ综合征（ＡＳ）为一种罕见的常染色
体隐性遗传病。国外有近百例报道，国内仅报道数

例。近年遗传学研究证明，位于人常染色体２ｐ１３功
能不明的 ＡＬＭＳ１基因突变是导致 ＡＳ发生的基
础［１］。其临床表现多样，主要临床特征为：锥 －杆
状细胞性视网膜营养不良、神经性耳聋、小儿肥胖、

胰岛素抵抗导致Ⅱ型糖尿病。另外，扩张性心肌病、
肝肾功能异常及发育迟缓也常见于 ＡＳ患者［２］。其

他还可有高甘油三酯血症、高胆固醇血症、脊柱侧

弯、黑棘皮病等表现［３］。肥胖、神经性耳聋及锥 －
杆细胞性视网膜营养不良于１０岁内发病［４］。我院

此病例表现为肥胖、神经性耳聋、视力逐渐丧失，具

ＡＳ典型临床表现，并同时存在有肝功、心肌酶谱异
常，黑棘皮病、脂肪肝及高血压，故符合Ａｌｓｔｒｏｍ综合
征诊断。鉴别诊断方面应与 ＬａｕｒｅｎｃｅＭｏｏｎＢｉｅｄｌ、
ＰｒａｄｅｒＷｉｌｌｉ等遗传疾病鉴别，与 Ａｌｓｔｒｏｍ综合征有
相似表现，但不能全部解释患儿的临床症状，故除

外。

另国外已有 Ａｌｓｔｒｏｍ综合征一家三姐妹发病报
道［５］，回顾本病例家族史，患儿姐姐也有逐渐视物

不清，并患糖尿病８年，因家属原因未再提供患儿姐
姐其他详细资料，推测与本病有关。

ＡＳ治疗上目前尚无根治方法，主要是针对肥
胖、糖尿病、肝肾及心肌功能异常等出现的症状对症

处理。该患儿未出现糖尿病症状，但其姐有糖尿病

病史，故该患儿除营养心肌、保肝、降压、减轻体重等

对症治疗外，还应作连续的系统的检查以监测临床

尚未出现的症状。
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