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　　患儿，男，１岁１０个月，因“血尿１年９个月”住
院。１年９个月（生后１月）前因上呼吸道感染后查
尿常规潜血（２＋），蛋白（－），无浮肿、肉眼血尿、高
血压，此后多次尿常规提示镜下血尿，未作治疗。１
岁时发现患儿双眼晶状体白色絮状物，伴视力下降，

当地医院诊断双眼白内障，行超声乳化治疗后视力

恢复正常。９个月前上呼吸道感染后出现肉眼血
尿、尿蛋白（＋）。４月前来北京某医院就诊，尿常规
潜血（３＋）、蛋白微量。胸片：右侧纵隔占位，考虑
为扩张发育异常食管。胸部 ＣＴ平扫加增强示：右
后纵隔厚壁病变，其内含气、液，考虑扩张发育异常

食管（先天性巨食管症），食管肌层异常肥厚伴黏膜

层显示不清。上消化道造影：符合先天性巨食管症，

贲门开放异常。电子支气管镜显示：气管和左右支

气管开口变形狭窄（管外压迫），气管、支气管内膜

炎症。因持续镜下血尿，为进一步诊治来我院。患

儿生后至今无吞咽困难、呼吸困难表现，个人史无特

殊，患儿母亲查尿常规潜血（３＋），尿沉渣镜检红细
胞２０～２５／ＨＰ，患儿舅舅尿常规正常，其他家系成员
未行尿常规检查。查体：Ｔ３６．６℃，ＢＰ８５／５５ｍｍＨｇ，
双眼晶状体可见白色絮状物，听力粗测正常。心肺

腹无异常。实验室检查：尿常规潜血（３＋）、蛋白
（＋），尿沉渣镜检：红细胞＞１００／ＨＰ，尿红细胞形态
严重变形红细胞穿孔形４０％、环状形５０％。肾早期
损伤指标（括号内为正常值）：尿微量白蛋白３９．３０
ｍｇ／Ｌ（０～１９ｍｇ／Ｌ）、尿转铁蛋白 ３．２ｍｇ／Ｌ（０～２
ｍｇ／Ｌ）、尿ＮＡＧ酶６Ｕ／Ｌ（０～２１Ｕ／Ｌ）、尿α１微球
蛋白＜４ｍｇ／Ｌ（０～１２ｍｇ／Ｌ）。２４ｈ尿钙定量０．０２
ｍｍｏｌ／ｋｇ。２４ｈ尿蛋白定量０．２６ｇ。２４ｈ肌酐清除
率６２ｍＬ／ｍｉｎ，１．７３ｍ２。血生化：肌酐２５μｍｏｌ／Ｌ，
尿素４．８ｍｍｏｌ／Ｌ。感染筛查阴性、ＴＯＲＣＨ阴性。
血氨、血乳酸、β羟丁酸、丙酮酸正常。尿液分析未
见典型氨基酸、有机酸及脂肪酸代谢病改变。皮肤

活检：患儿Ⅳ型胶原 α５链染色阴性。患儿母亲Ⅳ
型胶原α５链呈间断阳性分布，染色强度（２＋）。双
肾超声：双肾大小正常，实质回声偏强，肾内结构清

晰，血流充盈丰富。诊断：Ｘ连锁显性遗传型 Ａｌｐｏｒｔ
综合征，食管平滑肌瘤，白内障术后。

讨论：Ａｌｐｏｒｔ综合征是以血尿、感音神经性耳
聋、眼部异常及进行性肾功能减退为临床特点的遗

传性肾脏病，编码Ⅳ型胶原 α链的基因突变导致基
底膜损伤是其发病基础，临床以编码Ⅳ型胶原
（ＣＯＬ４）α５、α６链的基因 ＣＯＬ４Ａ５、ＣＯＬ４Ａ６突变导
致Ｘ连锁显性遗传型Ａｌｐｏｒｔ综合征最为常见（约占
８５％）［１］。本例患儿起病年龄早，生后 １月即出现
肾小球源性血尿，伴双眼白内障，并有阳性家族史

（其母尿沉渣镜检提示镜下血尿），高度怀疑遗传性

肾脏病特别是Ａｌｐｏｒｔ综合征。因患儿年龄尚小未行
肾穿刺活检，而皮肤活检简单易行［２］，结果Ⅳ型胶
原α５链染色阴性，其母皮肤活检Ⅳ型胶原 α５链染
色间断阳性，患儿确诊 Ｘ连锁显性遗传型 Ａｌｐｏｒｔ综
合征。

国外报道Ａｌｐｏｒｔ综合征伴弥漫性平滑肌瘤发生
率约为５％，且均为Ｘ连锁遗传型，受累部位常为食
管、气管和女性生殖道等，并可出现相应吞咽困难、

呼吸困难的症状［３］。本例患儿胸部 ＣＴ平扫加增
强、上消化道造影提示先天性巨食管症、食管肌层异

常肥厚，最终确诊为 Ｘ连锁显性遗传型 Ａｌｐｏｒｔ综合
征伴食管平滑肌瘤。关于中国伴食管平滑肌瘤的

Ａｌｐｏｒｔ综合征患者及基因型特点，王芳［４］曾报道 １
例汉族男性患者，具有累及 ＣＯＬ４Ａ５和 ＣＯＬ４Ａ６两
个基因５′端的大片段缺失突变，该突变有可能累及
ＣＯＬ４Ａ６基因的内含子，本例患儿基因分析结果尚
待回报。
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