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·病例报告·

毛发低硫营养不良并发 ＳＩＢＩ（Ｄ）Ｓ综合征１例

徐芳香１　廖祥福２　刘东海１　何庆南１
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　　患儿，女，３岁半，因皮肤干裂、发育迟缓 ２年
余，咳嗽、咳痰２ｄ入院。患儿约１岁半时无明显诱
因出现皮肤干裂，呈鱼鳞状改变，可见脱屑及色素沉

着，以躯干部及双下肢胫前皮肤为主，伴有瘙痒；并

出现身高、体重明显低于同龄正常儿童。２岁后患
儿发育基本停滞，随即出现牙齿碎裂、言语发育迟缓

（现只能说简单的词语，不能说句子），并易感冒，常

伴高热。近２ｄ来患儿出现阵发性咳嗽，咳白色黏
痰。曾就诊当地县医院行头部、四肢、腰腹部 Ｘ线
检查，考虑石骨症。为求明确诊治，遂就诊我院。

患儿系第１胎第１产，孕７月时顺产出生，出生
体重１．６ｋｇ，出生时即诊断为“火棉胶病”，在当地
治疗后痊愈（家属诉）。生长发育较同龄正常儿童

差。父母体健，非近亲结婚，家族中无类似病史。体

查：身高７７．５ｃｍ，体重８ｋｇ，发育差，营养一般。全
身皮肤干燥，躯干部皮肤及双下肢胫前皮肤呈鱼鳞

状改变（图１），周边可见少许脱屑，无汗排出。手
掌、脚掌皮肤发红、硬，皮温较手、脚背高。头发干

燥、较脆、易断及脱落，枕部可见两处秃斑，最大处直

径约２ｃｍ。头颅、五官无畸形，口腔内牙齿碎裂、脱
落，可见黄褐色牙根尚存；双肺呼吸音粗，可闻及少

许喘鸣音及湿罗音，其他体查未见明显异常。血乳

酸水平为２．２２ｍｍｏｌ（参考值１．３２～１．７６ｍｍｏｌ／Ｌ），
血氨正常。甲状腺全套、甲状旁腺素、免疫全套、微量

元素、梅毒、艾滋病病毒检测均未见异常。碱性磷酸

酶为１４８．９μ／Ｌ（参考值３０～１１０μ／Ｌ），高密度脂蛋
白０．９６ｍｍｏｌ／Ｌ（参考值 ＞１．０４ｍｍｏｌ／Ｌ），低密度脂
蛋白３．７４ｍｍｏｌ／Ｌ（参考值 ＜３．１２ｍｍｏｌ／Ｌ），生化检
查其他项目基本正常。皮质醇８３３．３８ｍｍｏｌ／Ｌ（参考
值８５．３～６１８．０ｍｍｏｌ／Ｌ）。血常规：ＷＢＣ１１．０×
１０９／Ｌ，Ｎ０．５３，Ｈｂ１１７ｇ／Ｌ，ＲＢＣ５．１９×１０１２／Ｌ，ＰＬＴ
４４０×１０９／Ｌ。胸片示肺部感染，锁骨、胸椎、肋骨密
度增高，遗传代谢性疾病可能，石骨症可能；阅院外

Ｘ片：颈椎、胸椎、腰椎，肋骨、锁骨、颅骨和骨盆密度
增高，考虑石骨症可能。智能测试：患儿适应性相当

于５４周小儿水平，发育商３３，为重度发育迟缓。患
儿家属拒行头颅ＭＲＩ等相关检查。诊断：（１）毛发低
硫营养不良合并ＳＩＢＩ（Ｄ）Ｓ综合征；（２）急性支气管
肺炎。予以抗感染、润肤及对症支持等治疗后，患儿

病情好转出院。

　　图１　皮肤改变　躯干部皮肤呈鱼鳞状改变、干裂及脱屑。

　　讨论：毛发低硫营养不良为一组少见常染色体
隐性遗传疾病，其可合并骨质硬化（ｏｓｔｅｏｓｃｌｅｒｏｓｉｓ）、
光敏感（ｐｈｏｔｏｓｅｎｓｉｔｉｖｉｔｙ）、鱼鳞病（ｉｃｈｔｈｙｏｓｉｓ）、脆弱、
干燥的头发（ｂｒｉｔｔｌｅ，ｄｒｙｈａｉｒ）、智力障碍（ｉｎｔｅｌｌｅｃｔｕａｌ
ｉｍｐａｉｒｍｅｎｔ）、生育力降低（ｄｅｃｒｅａｓｅｄｆｅｒｔｉｌｉｔｙ）和身材
矮小（ｓｈｏｒｔｓｔａｔｕｒｅ）等，根据合并症状、以其英文首字
母命名为 ＢＩＤＳ、ＩＢＩＤＳ、ＰＩＢＩＤＳ、ＳＩＢＩＤＳ综合征等。
毛发低硫营养不良的发病机制为含硫量不足导致含

硫基质蛋白合成障碍及神经外胚层组织异常。根据

是否有核苷酸切除修复（ｎｕｃｌｅｏｔｉｄｅｅｘｃｉｓｉｏｎｒｅｐａｉｒ，
ＮＥＲ）系统缺陷、转录功能缺陷、以及两种缺陷同时
存在，而出现不同临床表现［１］。有研究认为光敏症

与ＮＥＲ缺陷有关［２］，且在脆发症及光敏症的患者

中，多达５０％患者存在 ＮＥＲ系统缺陷［１］。另外，有

人认为脂质代谢异常可能是鱼鳞病发病原因［３］。

·７１７·
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本患儿血生化检查亦示脂类代谢异常。

本病可累及毛发、指甲、皮肤、眼睛、神经系统、

生殖系统、心血管系统、骨骼系统、免疫及血液等全

身多个系统［１］。在偏振显微镜下观察，患儿头发可

呈明－暗相间的老虎尾巴条带样改变；头发氨基酸
检查示含硫高的氨基酸（如：胱氨酸）减少。头颅

ＭＲＩ可见髓鞘形成障碍。Ｘ线检查示头颅、椎骨等
多处骨质硬化［４］。本患儿临床表现为头发干脆、易

断、脱发及秃斑；皮肤干裂、脱屑，呈鱼鳞状改变；掌

趾部发红、硬，皮温高；生长发育落后，智能发育迟

缓；免疫差，易感冒；可见龋齿及全身骨硬化。患儿

年龄小，暂未能确定是否存在生育力降低。从患儿

的临床表现及其他相关检查，患儿诊断为毛发低硫

营养不良并发症中的“ＳＩＢＩ（Ｄ）Ｓ综合征”基本成
立。本病较少见，在国内有鱼鳞病、火棉胶病［５］、鱼

鳞病合并眼、耳、肾、骨多发畸形［６］及鱼鳞病合并毛

发、智力异常和畏光［７］等，但未有毛发低硫营养不

良的并发症—ＳＩＢＩＤＳ综合征的病例报道，国外曾有
此种病例的报道［４，８］，多为男孩，骨质硬化的程度无

本例患儿广泛。

此病目前无特效治疗，主要改善皮肤干燥状态、

保暖、促进皮肤正常角化等，必要时适当补液防治脱

水，预防感染是关键。
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