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&&患儿&男&=: (&因发现血尿&皮肤黄染 "@ ( 入

院' 患儿为第 = 胎第 # 产&孕 "% 周自然分娩出生&

出生体重 " #$$ ?&出生时无窒息和产伤史&但羊水

为均匀血性' 于生后第 # 天排血性尿液&并见皮肤

黄染&在当地医院就诊&住院治疗 ! 2 后&黄疸略有

消退' 但血尿无好转而转来我院' 父母体健&非近

亲结婚&否认特殊疾病和类似疾病家族史' 其母孕

期无患病和用药史&人工流产 # 次&自然流产 ! 次'

入院体查*反应好&K@> 次_/)*&BK!@> 次_/)*&

a1>=_@$ //B?&皮肤轻到中度黄染&无皮疹和出血

点&心肺无异常&腹平软&肝脾不大&未扪及包块&外

观未见畸形' 入院后查尿常规*Ka'kkkk&潜血

kkk&尿蛋白 kkk&胆红素 kkk#凝血功能

$1T)<1TT)[8K)U[a)凝血酶时间%均正常&"1$ ;%&

Ub1$ k%&bP二聚体$ k%#血肌酐 "=!

&

/,6_\&尿素

氮 !=7#A //,6_\#血气分析示中度代谢性酸中毒

$0B值 A7":%&â ;:7@ //,6_\%#次日腹部 'T平

扫示双肾体积增大&表面稍隆起呈波浪状&双侧肾实

质内可见多发小囊头低密度影&肾皮质稍薄' 增强

扫描示肾皮质明显强化&囊头低密度影显示更清晰&

无强化&双侧肾盂稍饱满&肝脏形态)大小正常&边缘

光滑' 即确诊为-多囊肾$新生儿型%&急性肾功能

衰竭.' 父母双肾a超均未发现异常' 于入院后第

" 天家长放弃治疗出院' 随访 @ 个月&患儿肾功能

衰竭无明显加重&生长发育良好'

讨论*多囊肾是一种遗传性肾脏疾病&根据其遗

传特点分为常染色体显性遗传性多囊肾$3O-,D,/36

2,/)*3*-0,6MEMD-)ES)2*.M2)D.3D.%和常染色体隐性

遗传性多囊肾$3O-,D,/364.E.DD)Q.0,6MEMD-)ES)2*.M

2)D.3D.%&前者多见于成人&发生率为 !_! $$$ I

!_@$$#后者是一种多见于小儿的少见病&发生率为

!_== $$$ I!_> $$$&是导致儿童肾功能衰竭的主要

疾病!!"

' 该病还可累及肝脏&发生先天性肝纤维

化&肝内胆管增多和扩张&最终可导致门静脉高压和

肝功能衰竭!#"

&严重者多于新生儿期死亡&能度过

新生儿期者 = 年存活率可达 :=H

!!"

' 临床上根据

肾脏病变出现的年龄分为围生儿)新生儿)婴儿和青

少年 @ 型&以围生儿型病情最严重&受累集合管可达

%$H左右&临床上以巨肾)肾功能和呼吸功能受损为

特点&存活不超过 ! 周#其次为新生儿型&>$H左右

的集合管受累&多于 ! 个月内出现临床症状&! 岁内

死于肾功能衰竭!""

' 遗传性多囊肾的诊断主要依

靠临床和影像学检查' 该患儿因出现了血性羊水和

肾功能衰竭&但无其他畸形以及特殊面容&入院时即

考虑为泌尿系畸形' 当地医院行双肾 a超检查未

见异常&入院后行腹部 'T检查而确诊为多囊肾'

其父母双肾 a超检查均无异常发现' 因此该患儿

诊断为常染色体隐性遗传性多囊肾$新生儿型%'

患儿现已近 @ 个月&肾功能衰竭无加重&生长发育良

好' 本例提示&临床医生应重视血性羊水这一有重

要意义的病史&虽多数患儿通过 a超检查即能明确

诊断&但 a超因分辨率所限&存在一定的假阴性&特

别是小婴儿&有文献报道在 " 个月至 = 岁的患儿中

假阴性率高达 ":H

!@"

' 因此&对于疑似为多囊肾或

其他畸形的患儿应及时行'T或9K[检查'
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