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·病例报告·

以矮身材为主要表现的 Ｇｉｔｅｌｍａｎ综合征
１例报告

王晴晴　王新利

（北京大学第三医院儿科，北京　１００１９１）
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　　患儿，男，１０岁７个月，因发现身材矮小３年就
诊。近１年身高增长速率约为３ｃｍ／年，体重增长
约１．５ｋｇ／年。患儿无烦渴、多尿、嗜盐、腹泻；无乏
力、盗汗；无恶心、呕吐；无手足搐搦；食欲欠佳，睡眠

良好，大便干燥，小便未诉异常。个人史：患儿系足

月顺产出生，出生体重３０００ｇ，出生身长不详，无窒
息史，运动机能发育同正常同龄儿，智力发育正常，

无头部外伤史。患儿父母均体健，父亲身高１７２ｃｍ，
母亲身高１６３ｃｍ；患儿姑姑有肾脏衰竭病史，但具
体病因不详。否认家族中矮身材患者。患儿入院体

查：心率、呼吸平稳，血压 １０４／７０ｍｍ Ｈｇ；体重
２０ｋｇ，身高１２３．６ｃｍ，上部量６５．５ｃｍ，体型匀称；
心、肺、腹体查未见异常，四肢肌力、肌张力正常，腱

反射存在，睾丸１ｍＬ，阴茎３ｃｍ。骨龄７～７．５岁。
患儿身高低于同种族１０岁７个月男孩身高的

３个标准差（－３ＳＤ），矮身材诊断明确；患儿体型匀
称，但明显消瘦，体重指数为１３．１（小于 －２ＳＤ），骨
龄明显落后，遂考虑其病因为慢性系统性疾病的可能

性大。入院后行全面的辅助检查示：血常规大致正

常；尿常规提示尿比重为１．０２０，升高；大便常规未见
异常；甲状腺功能正常，且患儿智力正常，可除外甲状

腺功能减低症；生长激素激发试验峰值１８．１ｎｇ／ｍＬ，
不支持生长激素缺乏症；监测血糖、空腹胰岛素均正

常，无糖尿病，可除外导致体型匀称的矮身材的常见

内分泌疾病。垂体磁共振检查未见明显异常信号，

可除外垂体肿瘤等中枢神经系统疾病。常规完善血

生化检查提示显著的低钾血症，血钾波动于２．４５～
２．９１ｍｍｏｌ／Ｌ，二氧化碳结合力明显升高。根据该患
儿血生化提示有显著的低钾血症，但患儿入院前饮

食正常，无大汗、腹泻等额外丢失，遂考虑到有无肾

性丢钾的可能，查２４ｈ尿钾为３３．２ｍｍｏｌ，明显升

高。考虑该患儿存在明确的肾性低钾血症。

入院后血气分析示 ｐＨ７．４８，ＢＥ５．５ｍｍｏｌ／Ｌ，
ＰＣＯ２４１ｍｍＨｇ，ＰＯ２１１０ｍｍＨｇ；卧位：肾素活性
＞１２ｎｇ／ｍＬ（参考值０．０５～０．７９ｎｇ／ｍＬ），血管紧张
素Ⅱ５３１．９２ｐｇ／ｍＬ（参考值２８．２～５２．２ｐｇ／ｍＬ），醛固
酮１００ｐｇ／ｍＬ（参考值５９～１７４ｐｇ／ｍＬ）；立位：肾素活
性＞１２ｎｇ／ｍＬ（参考值０．９３～６．５６ｎｇ／ｍＬ），血管紧
张素Ⅱ５７９．８８ｐｇ／ｍＬ（参考值５５．３～１１５．３ｐｇ／ｍＬ），
醛固酮１４８ｐｇ／ｍＬ（参考值６５～２９６ｐｇ／ｍＬ）。患儿血
压正常，存在碱中毒、低钾血症、高肾素血症，故遗传

性低钾失盐性肾小管病临床诊断明确。遗传性低钾

失盐性肾小管病包括Ｂａｒｔｔｅｒ综合征和Ｇｉｔｅｌｍａｎ综合
征。两者的临床鉴别主要为２４ｈ尿钙及血镁的水平。
查２４ｈ尿钙水平为０．１５ｍｍｏｌ，血镁０．５９ｍｍｏｌ／Ｌ，均明
显降低，故临床诊断为Ｇｉｔｅｌｍａｎ综合征。

讨论：矮身材是指在相似生活环境下，同种族、同

性别和年龄的个体身高低于正常人群平均身高２个
标准差（－２ＳＤ），或低于第３百分位数（－１．８８ＳＤ）
者。矮身材的病因复杂，除常见的生长激素缺乏以

外，还包括遗传性矮小、中枢神经系统疾病、代谢性

疾病、慢性系统性疾病、染色体异常等少见原因，如

不经过详细的体格检查及相应的实验室检查，易造

成误诊。本患儿因矮身材就诊，临床特点为身材匀

称、消瘦、骨龄落后，故首先考虑慢性系统性疾病可

能性大，常规检查排除了引起体型匀称的矮身材的常

见病因。辅助检查发现患儿存在明确的肾性低钾血

症，进一步完善肾素 －血管紧张素 －醛固酮系统
（ＲＡＳ）检查，发现患儿存在高肾素血症，同时伴有低
镁血症、低尿钙症，故临床诊断为Ｇｉｔｅｌｍａｎ综合征。

Ｇｉｔｅｌｍａｎ综合征又称家族性低钾低镁血症，是
一种常染色体隐性遗传的肾小管疾病。１９６６年

·７３６·
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Ｇｉｔｅｌｍａｎ等［１］首次报道３例低钾代谢性碱中毒伴有
低镁血症和低尿钙症的病例，命名为 Ｇｉｔｅｌｍａｎ综合
征。其病因主要是位于 １６号染色体长臂上的
ＳＬＣ１２Ａ３基因突变。１９９６年 Ｓｉｍｏｎ等［２］首次克隆

出编码人ＳＬＣ１２Ａ３的 ｃＤＮＡ，并将其定位于人类染
色体１６ｑ１３，全长约５５ｋｂ，有２个独立的外显子，从
分子遗传学水平上证实 Ｇｉｔｅｌｍａｎ综合征为非同于
Ｂａｒｔｔｅｒ综合征的一种新疾病。ＳＬＣ１２Ａ３主要编码噻
嗪类敏感的同向转运子，其基因突变导致肾小管钠

离子／氯离子联合转运异常，使远曲小管对钠离子
和氯离子重吸收缺陷，从而导致低血容量，ＲＡＳ激
活，出现继发性高醛固酮、高肾素血症、低血钾、代谢

性碱中毒，由于血容量偏低，病人多无高血压现象。

本病可伴有低镁血症、低尿钙症。发病多见于成年

早期，多数临床症状较轻，既往多因成年期疾病就

诊，常以四肢无力、手足搐搦等为首发症状，但随着

人们逐渐对身高的关注，部分患儿早期因矮身材就

诊，则需要进一步检查明确该病。该病临床易误诊

为Ｂａｒｔｔｅｒ综合征［３］。Ｂａｒｔｔｅｒ综合征亦为常染色体
隐性遗传病，临床早期表现为低血钾、代谢性碱中

毒、高肾素、高醛固酮血症，但其发病机制、临床表

现、实验室检查、治疗及预后与Ｇｉｔｅｌｍａｎ综合征均有
所不同，两者临床的主要鉴别点为２４ｈ尿钙及尿镁
的水平。Ｇｉｔｅｌｍａｎ综合征无特效治疗，目前尚无法

治愈，只能长期药物补钾、补镁等治疗纠正电解质和

代谢紊乱。

本病例提示矮身材病因复杂，并不一定均为生

长激素缺乏所致，有必要进行全身系统的检查，常规

完善骨龄、血生化等相关辅助检查，必要时进行进一

步辅助检查以明确矮身材的病因，而决定治疗方案，

改善患儿预后。

志谢：本文写作过程承蒙本院儿科汤亚南副主

任医师、韩彤妍副主任医师、王雪梅主任医师的协

助，在此一并志谢！
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小儿神经系统疾病诊疗暨肉毒毒素治疗进展学习班

由首都医科大学附属北京天坛医院主办，汉唐博瑞·医学学术机构承办的国家级继续教育项目《小儿神经系统疾病

诊疗暨肉毒毒素治疗进展学习班》，项目编号２０１２－０６－０１－０１０（京），将于２０１２年９月２０日至２３日在北京天坛医院举
办，授课内容包括肉毒毒素治疗小儿脑性瘫痪研究进展、脑性瘫痪康复及高压氧治疗、脱髓鞘疾病、难治性癫痫及癫痫性

脑病、周围神经病、神经肌肉疾病、脑血管病、儿童神经影像、烟雾病的内外科治疗、颅咽管瘤手术治疗及术后监护等。授

课教师为小儿神经内科、神经影像、康复医学、神经外科等著名专家教授。

一、参加对象：

　　 主要是开展小儿神经专业诊疗、运动功能障碍康复、妇幼保健科的医、技、护人员。
二、学费和学分：

　　学费１２００元（含２２０元讲义费）。食宿统一安排，费用自理。并授予国家继续教育Ｉ类学分１０分（３０学时）。
三、详情请联系：

　　联系人：邓亚仙、钟金龙
　　电话：０１０－８４８７４１００；１３４２６０７４２４５；１３９１１６９４４５３
　　电子邮件：ｔｉａｎｔａｎ＠ｈｔｂｒ．ｃｎ；ｘｉａｏｙ１３１４＠ｙａｈｏｏ．ｃｏｍ．ｃｎ，
　　通信地址：北京市崇文区天坛西里六号北京天坛医院儿科 邮编　１０００５０
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