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繁复杂而不典型#可分为皮肤型和内脏型!!"

* 皮肤

型以皮下结节为主要特征#常发生于下肢#亦可发生

于上肢#偶见躯干和面部* 损害呈对称性分布* 损

害初发为皮下小结节#向上发展使皮肤隆起#表面常

呈暗红色并水肿#后结节渐增大#直径约 ! l$ :/#

大可达 !" :/* 结节坚实而不化脓* 结节经数天或

数周自行消退#表面皮肤因脂肪萎缩和纤维化而向

下凹陷* 但也可以表现为液化性#液化性则有结节

液化变性#其上皮肤坏死破溃#有黄色或棕色油状液

体排出#也可不破溃#但可穿刺抽出液体* 内脏型病

变可累及消化)血液等多系统#可有发热)贫血)白细

胞降低和血小板减少)呼吸窘迫综合征等!$"

* 本例

新生儿同时有皮肤和内脏损害#且内脏受损广泛#涉

及血液)呼吸)肝脏等多个系统#临床主要表现为贫

血)血小板减少)呼吸窘迫)肺部大片致密实变影)肝

大和肝功能的损害* 该病诊断主要依靠活检#病理

分三期#一期表现为脂肪细胞液化变性#完全或不完

全坏死#伴中性粒细胞)淋巴细胞)组织细胞浸润$二

期为巨噬细胞)组织细胞浸润#形成嗜脂细胞或泡沫

细胞$三期为纤维组织生成期#脂肪小叶纤维化* 本

例病理为一期表现* 该病治疗主要以激素和抗感染

治疗为主#但有多系统损害时和小儿患者疗效相对

差#预后不良*
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&&患儿#男#A 岁 $ 月#因左右肢体不对称 # 年余

入院* 患儿系第一胎#第一产#足月顺产#无窒息抢

救史#出生体重 $ U"U C#身长 ]a :/* 患儿出生 A l%

个月时#发现其手脚左右不对称#左侧大于右侧#活

动灵活#! 周岁会走路#说话#婴幼儿期出汗较多#无

空腹晕厥史#现读小学二年级#成绩良好#智力发育

良好* 随着年龄增长#体格发育明显落后同龄儿#形

体瘦小#右腿较左腿短#走路跛行*

患儿母孕期健康#父母非近亲结婚#父系)母系

中无类似病例*

体格检查&身高 !!$7! :/#体重 !A cC#坐高

#$7! :/#头围 ]a7# :/#反应灵活#对答切题#语言

清晰* 皮肤光滑#无牛奶咖啡斑#身材均匀#头大脸小

呈倒三角形#无蓝巩膜#心肺听诊无异常#腹软#肝脾

无肿大#腹壁脂肪 "7U :/#外生殖器无异常#无隐睾*

左上肢比右上肢长 ! :/#左下肢比右下肢长 $ :/#臂

长长于身长#双手第五指末节小而向内弯曲#余手指)

足趾无明显短粗* 各关节活动正常#行走跛行*

实验室检查&W线检查&左尺骨 !#7$] :/#右尺

骨 !U7UU :/#左尺骨比右尺骨长 "7#a :/* 双手像

示第五指末节骨质发育不良#向内弯曲* 骨龄&腕骨

骨龄 Q 岁#指骨骨龄 ] 岁#左侧腕骨比右侧多一块月

骨* 肝)肾功能正常* 血钙)磷正常* 空腹血糖 ]7%

//,6̂X* 生长激素 $7$ *Ĉ/X*

讨论&J)6<.4H;@??.66?>*24,/.% J;J'是一种发

育不全)低出生体重)身材矮小)身体不对称的疾病#

又称为不对称H短身材H性发育异常综合征* !aUQ 年

J)6<.4首先报告了 $ 例 J;J#!aU] 年 ;@??.66也报

告 U 例* 其特点为特征性的面容)低出生体重)身

体不对称及生长发育迟缓* 目前全世界有 ]"" 多

(AUA(
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#该病新生儿发生率为

! Q̂ """ l!"" """ 之间#其临床表现不一#症状有

典型#也有不典型#故被认为是异质性疾病* 该病病

因不明#可能为常染色体显性遗传* 也有学者认为

J;J是一种临床和遗传上的异质性先天性疾病#多

种染色体畸变与该病有关#最常见是 A 号和 !A 号染

色体#人们发现约 A\的散发病例#其 A 号染色体为

母源性单亲二体* 最近多数的研究显示 !! 号染色

体短臂 ! 区 U 带上印记基因的缺失也在该病的发病

中起作用!$"

* 大约 U"\的 J;J 患儿存在一种在 !!

号染色体短臂 ! 区 U 带上胰岛素生长因子 $ Î!a

%ZFV$ Î!a'基因座印迹调控区 ! 的低甲基化现象#

这一区域的功能意义还不清楚* 最严重的表型在带

有 !! 号染色体短臂 ! 区 U 带问题的患儿%!!0!UH

J;J'上出现* A 号染色体单亲二体的患儿%_19AH

J;J'出生身长明显要长#但娩出后身高的标准差积

分损耗#而 !!0!UHJ;J 的孩子在身高标准差积分上

无变化!Q"

* 该病的主要症状&

$

约 a"\以上病例出

生时身材短小)体重轻#呈瘦小型#以后发育的最终

身高不超过 !U" :/$

%

躯体不对称者约 A%\#主要

是上下肢或躯干左右不对称$

&

第 U 指小而内弯$

'

性发育异常约 Q]\* 次要症状&

$

面骨发育不良呈

小的三角形脸#但头围正常$

%

假性脑积水征$

&

沙

鱼嘴#状如倒置5字$

'

可有骨龄延迟$

.

牛奶咖啡

色斑$

1

并指$

2

蓝巩膜$

4

空腹低血糖症$

5

大量出

汗$

6

尿道下裂$

789

隐睾症$

78:

第二性征异常和外生

殖器异常* 诊断本征须具备三个主要症状#次要症

状更有助确诊* W线检查可发现骨龄与实际年龄不

符!]"

* 目前认为只要有四个症状就能诊断* 本例

患儿身材短小)体重轻#呈瘦小型#身高)体重均低于

同年龄同性别第 Q 百分位)躯干左右不对称)第 U 指

小而内弯)面骨发育不良呈小的三角形脸)骨龄延

迟#实际年龄 A 岁多而 W线检查骨龄只有 Q 岁#因

此符合该病的诊断#但目前无性早熟表现#需加强

随访*

该病无特殊治疗#身体外形虽不对称#但很少影

响功能#必要时穿矫形靴#矫形用具#作功能训练#预

后良好#多有正常寿命* 有人报道用重组生长激素

治疗本征#每周剂量 "7U l"7A Z_̂ cC#每日皮下注

射#在治疗的第一年身高增加很明显#但以后增加量

递减#骨龄有加速成熟趋势#故重组生长激素治疗对

本征终身高的影响尚无定论!U"

* 最近国外有学者

报道&生长激素治疗下#有这样一种趋势#A 号染色

体单亲二体的患儿要比 !! 号染色体短臂 ! 区 U 带

突变的患儿获得身高增长要多!Q"

*
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