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%%患儿#女#!! 1#因少动-少吃 R 1 入院) 患儿系

第 " 胎第 ! 产#胎龄 R# 周#出生体重 Q "## A#出生无

窒息#C/A23评分不详#羊水清#胎盘及脐带正常)

母孕 Q 月时有阴道出血史#曾予保胎治疗) 第 ! 胎

孕 " 月时自然流产) 父母非近亲结婚) 患儿生后第

X 天无明显诱因下出现少动-少吃#体温正常#无抽

搐#二便正常) 入院体检%体温 QX6Rn#脉搏 !"#

次Z分#呼吸 Q# 次Z分#体重 " $## A#头围 QY :.#面

色苍灰#反应差#哭声低弱#前囟平坦#颅缝无分离#

双瞳孔等大等圆#Q6# ..#光反射存在) 心肺听诊

正常#腹平软#肝脾肋下未及#脐部渗液#脐轮红#四

肢活动少#肌张力低下#拥抱及握持反射减弱) 实验

室检查显示血常规%白细胞 !Q6# p!#

$

ZN#中性粒细

胞 #6Y<#血红蛋白 !<Y AZN$血糖%R6Q ..+5ZN$血气

分析%/DX6Q[#02E

"

!YX ..DA#02&E

"

"X ..DA#@M

bX6Q ..+5ZN#D&E

Q

b

!Y6X ..+5ZN#&V反应蛋白

\Q6# .AZN$血生化检查%血钠 !Q! ..+5ZN#血氯

$R ..+5ZN$尿常规%白细胞' o(#红细胞' o() 入

院诊断%

#

脐炎$

$

喂养不当$

%

新生儿败血症可能)

入院后即予鼻饲稀释配方乳-第三代头孢菌素抗感

染等治疗) 入院当天出现四肢舞动#肌张力增高#拒

奶) 腰椎穿刺脑脊液检查正常) 入院第 " 天发现尿

有烧焦糖味#神志转朦胧#肌张力低下) 第 R 天出现

昏迷-反复呼吸暂停) 予呼吸机机械通气#患儿头围

逐渐增大至 Q<6Y :.#前囟隆起#四肢肌张力低下#

查血氨 $#

!

.+5ZN'正常值 $ aQQ

!

.+5ZN(#血乳酸

"6Y

!

.+5ZN'正常值 #6X a"6!

!

.+5ZN(#考虑遗传

性代谢病可能#予停鼻饲配方乳-降颅压-大剂量复

合维生素 @等治疗) 入院第 [ 天患儿家属放弃治

疗#自动出院) 住院期间头颅 @超未见异常#头颅

&B脑实质未见明显异常密度影#两侧脑室对称#所

见脑沟-池显示正常#中线结构未见明显移位#第四

脑室居中) 染色体'j带(检查%R<#mm$用.滤纸片

法/将采集的足跟血标本寄.上海交通大学附属新

华医院内分泌研究室/进行血串联质谱';JZ;J(分

析#结果示缬氨酸'425(QY[

!

.+5ZN'正常均值 <# a

"Y#

!

.+5ZN(#亮氨酸'N->(" Q$[

!

.+5ZN'正常均值

Y# aQ##

!

.+5ZN(#;-,ZN->%#6#!'正常值 #6! a#6R($

N->Z0'-%Q!6['正常值 !6< aY6Y($提示枫糖尿病

'.2/5-=?3>/ >3()-1(=-2=-#;JFG() 家属拒绝再入

院治疗)

讨论%;JFG为氨基酸代谢病的一种#又称支链

酮酸尿症) 是由分支酮酸脱氢酶 ' S32):'-1V:'2()

25/'2VO-,+2:(1 1-'?13+A-)2=-# @&LGD( 缺陷导致

N->-H5--425Q 种支链氨基酸的酮酸衍生物氧化脱羧

作用受阻所致#使体内 @&CC及 @&LC异常增高#

因其尿具有特殊的烧焦枫糖气味而得名#是一种常

染色体隐性遗传病#!$YR 年 ;-)O-=等首次报道)

其临床特点是有大量支链氨基酸及其相应酮酸衍生

物在体内蓄积#产生严重的代谢异常#特别对脑有毒

性作用#如抑制髓鞘生成#干扰脑内蛋白合成#抑制

神经递质功能和酶的活性等#使发育中的脑组织受

到损害)

;JFG诊断困难#新生儿 ;JFG发病初期在临

床上常出现精神不好-拒食-呕吐等非特异性的症

状#极易误诊为败血症) 根据本病例#该患儿开奶后

出现.少动-少吃/# 脑损伤症状进行性加重#尿有烧

焦糖味#其母有自然流产及保胎史#结合血氨高-血

;JZ;J分析结果#符合 ;JFG的诊断要点!!"

#国内

亦有报道通过尿气相色谱V质谱'jJZ;J(分析确诊

;JFG

!""

) 而血常规及 &V反应蛋白均正常#败血症

可以排除) 遗传代谢病患儿可继发败血症#因此#即

使出现败血症时也不能排除遗传代谢病的可能!Q"

#

二者临床表现有相似之处#又有可能同时存在#故鉴

&YR$&



第 !! 卷第 !! 期
"##$ 年 !! 月

%%%%%%%%%%%%%%%%%%%%

中国当代儿科杂志
&'() *&+),-./ 0-1(2,3

4+56!! 7+6!!

7+86"##$

别诊断应慎重) 根据本例患儿临床症状和体征#发

病早#病情重#血;JZ;J分析提示血N->明显增高#

425增高#N->较其他明显增高#在分型上符合经典

型;JFG

!R"

) ;JFG患者头颅 &B可见脑髓质密度

减低和脱髓鞘改变的表现#而该病人生后第 $ 天头

颅&B无异常表现#考虑系发病时间早#病程短#未

显示中枢神经系统髓鞘发育障碍的慢性病理改变等

有关#但是头颅&B对脱髓鞘病变的检出率不高#如

果作;9H检查将更有助于临床分析)

目前对;JFG的治疗以低支链氨基酸饮食-维

生素 @! 及对症支持治疗为主#国外有个例报道通

过透析和合理的饮食控制能逆转 ;JFG患儿因支

链氨基酸蓄积损伤中枢神经所导致的听力丧失!Y"

#

亦有人认为长期坚持低支链氨基酸饮食和原位肝移

植是控制血浆中支链氨基酸水平及缓和神经损伤的

有效手段!<"

) 但是#目前尚无有效的根治手段#需

要临床进一步探讨研究#有报道已成功研制出经典

型和间歇型 ;JFG的小鼠模型来进行基因疗法和

细胞疗法的研究!X"

#相信基因疗法将是现阶段研究

;JFG治疗手段的重点)

由于;JFG属于常染色体隐性遗传#下一胎再

现率高#有报道认为测定羊水细胞的 @&LGD活性

可在产前作出诊断!!"

#因此对于有自然流产-保胎-

生后夭折儿等不良妊娠史的孕妇做好产前咨询与检

查尤为重要) 由于该病发病率较低#国外统计发病

率为 !Z!" 万 a!ZY# 万不等!!"

#国内仅报道 !# 余

例#人们对其认识不足#所以易漏诊或误诊#错过最

佳治疗时机) 经典型 ;JFG患儿病情严重#发展迅

速#若不及时治疗多在出生后几周内死亡#即使存活

多遗留神经系统异常后遗症$有报道甚至发现

;JFG患儿与癌症关系较正常儿密切!["

) 因此#通

过对;JFG在新生儿期临床特点的认识以及高危

因素的了解#及早进行产前和高危儿筛查#对胎儿和

临床尚未出现异常的新生儿及时干预#可改善预后#

对降低婴幼儿死亡率-提高生活质量具有重要意义#

有利于优生优育)
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