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新生儿垂体柄中断综合征１例
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　　患儿，男，４０ｄ，因反复低血糖发作伴抽搐１月
余入院。患儿系第５胎第１产，孕４０＋５周，因母亲患
妊娠期高血压行剖宫产出生，出生体重３．４５ｋｇ，身
长５０ｃｍ，无缺氧窒息史。生后１３ｈ出现呛咳、全身
发绀、呼吸困难、反应差，即于外院住院治疗，血糖未

能测出，予静脉推注葡萄糖后复测血糖波动于２．８～
４．９ｍｍｏｌ／Ｌ。此后低血糖反复发作，并多次出现凝
视及四肢抽动，持续数秒至十余秒，伴大汗、尖叫，同

时血糖低于１ｍｍｏｌ／Ｌ，予静脉推注１０％葡萄糖、地
塞米松后低血糖缓解。平时人工喂养，喂养困难，每

次３０～６０ｍＬ，每３ｈ一次，身长、体重增长缓慢。入
院体查：体重３．５ｋｇ，身长 ５２ｃｍ，头围３７ｃｍ，反应
迟钝，前囟平软，１．５ｃｍ×１．５ｃｍ，心肺体查无异常，
肝肋下２ｃｍ，脾未及。阴茎长１．５ｃｍ，双侧睾丸容
积约１ｍＬ，四肢肌力、肌张力正常。颈无抵抗，双侧
巴氏征（＋），克氏征（－），布氏征（－），膝反射、腹
壁反射对称存在，踝阵挛未引出。

甲状腺功能五项检查：总三碘甲状腺原氨酸（ＴＴ３）
０．７９ｎｇ／ｍＬ（参考值０．８７～１．７８ｎｇ／ｍＬ），总甲状腺素
（ＴＴ４）３．９８μｇ／ｄＬ（参考值５．３～１１．５μｇ／ｄＬ），游离三
碘甲状腺原氨酸（ＦＴ３）３．０３ｐｇ／ｍＬ（参考值２．３９～
６．７９ｐｇ／ｍＬ），游离甲状腺素（ＦＴ４）０．５１ｎｇ／ｍＬ（参
考值０．５８～１．６４ｎｇ／ｍＬ），促甲状腺激素（ＴＳＨ）
４．９４μＩＵ／ｍＬ（参考值０．３４～５．６μＩＵ／ｍＬ），生长激
素＜０．０５ｎｇ／ｍＬ，８ａｍ皮质醇 ＜２７．６ｎｍｏＬ／Ｌ（参考
值 １３８～６９０ｎｍｏＬ／Ｌ），８ａｍ促肾上腺皮质激素
（ＡＣＴＨ）３０ｐｇ／ｍＬ（参考值０～４６ｐｇ／ｍＬ）。低血
糖时（外周血血糖２．８ｍｍｏＬ／Ｌ）胰岛素 ＜２ｍＵ／Ｌ
（参考值 １８８～１２５４ｍＵ／Ｌ），Ｃ肽 ＜３３．１ｐｍｏＬ／Ｌ
（参考值 ３．３４～２６．４ｐｍｏＬ／Ｌ）。尿游离皮质醇
２８ｎｍｏＬ／２４ｈ（参考值 ２５５～１３０６ｎｍｏＬ／２４ｈ），
１７酮类固醇０．３ｍｇ／２４ｈ（参考值７～１７ｍｇ／２４ｈ），

１７羟类固醇０．１ｍｇ／２４ｈ（参考值５～１５ｍｇ／２４ｈ）。
性激素六项检查：睾酮 ０．６４ｎｍｏＬ／Ｌ（参考值
８．３６～２６．７ｎｍｏＬ／Ｌ），孕酮 ０ｎｇ／ｍＬ（参考值
０．２８～１．２２ｎｇ／ｍＬ），泌乳素０．８ｎｇ／ｍＬ（参考值
２．１～１７．７ｎｇ／ｍＬ），雌二醇１１ｐｇ／ｍＬ（参考值０～
５２ｐｇ／ｍＬ），卵泡刺激素０．５ｍＩＵ／ｍＬ（参考值１．４～
１８．１ｍＩＵ／ｍＬ），黄体生成素０ｍＩＵ／ｍＬ（参考值０～
６ｍＩＵ／ｍＬ）。头颅 ＭＲＩ结果示：垂体柄未见，垂体
前叶消失，垂体后叶异位（图１）。血尿 ＧＣ＋ＭＳ筛
查未见异常。予左旋甲状腺素片、氢化可的松替代

治疗，血糖平稳，无抽搐发作，病情稳定出院。

　　图１　患儿头颅ＭＲＩ（矢状位）　垂体柄未见，垂体前叶消
失，垂体后叶异位（箭头所示）。

讨论：垂体柄中断综合征（ｐｉｔｕｉｔａｒｙｓｔａｌｋｉｎｔｅｒ
ｒｕｐｔｉｏｎｓｙｎｄｒｏｍｅ，ＰＳＩＳ）是指垂体柄缺如合并垂体
后叶异位，下丘脑分泌的激素不能通过垂体柄输

送到垂体所致的临床系列征候群［１］。临床少见，

国内外相关报道不多，以低血糖首发的新生儿确

诊病例更为罕见。在活产新生儿的发病率大约

为０．５／１０００００［２］。ＰＳＩＳ的病因和发病学机制不十
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分清楚。有研究认为缺血或围产期损伤与 ＰＳＩＳ有
关［３］。ＰＳＩＳ患儿可表现为生长激素缺乏（ＧＨＤ）为
主或合并其他多种垂体前叶激素缺乏（ＭＰＨＤ），同
时常伴有中线发育缺陷，如膈缺如、视神经发育不

良、脑膨隆、唇裂、垂体发育不良等畸形［３］。在年长

的儿童当中，多以矮小或者生长发育迟缓就诊；在新

生儿期则表现为反复发作低血糖、黄疸延迟消退、小

阴茎［４］。本例新生儿病例临床表现为：（１）新生儿
期出现反复持续性低血糖，严重时伴有抽搐，伴有小

阴茎等外生殖器发育不良；（２）实验室检查生长激
素缺乏，中枢性甲状腺功能及肾上腺皮质功能低下；

（３）影像学头颅 ＭＲＩ：垂体柄未见，垂体前叶消失，
垂体后叶异位。鉴于新生 ＰＳＩＳ患儿以反复低血糖
为主要表现，严重者发生低血糖抽搐，易出现低血糖

脑病，甚至死亡，因此该类患儿的早期诊断尤为重

要。

ＰＳＩＳ的诊断主要依据ＭＲＩ的特征性表现：垂体
柄消失，在垂体窝缺乏正常的垂体后叶高信号，而在

第３脑室漏斗隐窝区域出现高信号结节［５］。新生儿

期ＧＨＤ的典型症状并不明显，常以非高胰岛素血症
性低血糖反复发作为突出表现，严重者生后１周内
死亡［６］。此外，儿童期 ＧＨＤ的诊断需要通过药物
激发试验来判断患儿的生长激素分泌情况，但激发

试验对于新生儿、婴儿过于危险而不主张应用。有

研究提出可以通过测量滤纸洗脱液中的激素水平来

获得可靠的生长激素数值，若患儿生长激素值小于

７μｇ／Ｌ，则诊断成立［７］。

ＰＳＩＳ的临床治疗主要是垂体前叶激素的替代
治疗。基因重组生长激素（ｒｈＧＨ）的临床效果好，
在最初３个月补充生长激素治疗效果好，生长速度
快；对于反复出现严重低血糖且高度怀疑有重度

ＧＨＤ的新生儿及婴儿必须纠正代谢轴的紊乱，控制
低血糖的发生，应尽快给予生长激素替代治疗［７］。

ＰＳＩＳ患儿存在性激素的缺乏，但雄激素或雌激素的
过早应用可加速骨骺闭合从而影响最终身高，若患

儿年龄已过青春期且身高可接受，则可同时使用性

激素替代；但若患儿身高还不理想，骨骺未闭，可先

用其他激素替代，待身高增加到理想状态或身高不

能明显继续增加时再加用性激素替代。
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