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&&患儿#男性#! 2#因颜面部*肢端发绀 !$ /)* 由

产科转入) 患儿为第 @ 胎#第 # 产#胎龄 L@ 周#顺产

出生#羊水清#脐带绕颈 ! 周#T0K34评分 !#?#!$ /)*

均为 !$ 分) 生后约 " ( 出现颜面部及肢端青紫#予

刺激及吸氧处理后好转#为进一步诊治以/发绀查

因0转入新生儿重症监护室%8C'V&) 入院查体'体

重 # ?"? K#反应好#呼吸急促#口周稍发绀#双肺呼

吸音粗#闻及少许湿性音) 初步诊断为发绀查因'

(

吸入综合征$

)

呼吸衰竭) 暂予 '1T1给氧*抗感

染及补液等支持治疗) 血气分析及胸部计算机放射

摄影%':&未见异常) 入 8C'V后第 L 天患儿出现

频繁呼吸暂停#血氧饱和度下降及明显的皮肤青紫#

予气管插管呼吸机辅助通气#症状缓解) 逐渐降低

呼吸机参数后于第 L 天撤机改 '1T1给氧#撤机后

# 2 再次出现以上同样的临床表现#伴反应差#皮肤

湿冷) 主要以安静时明显#予氨茶碱*纳洛酮处理无

效#予刺激足底后偶可恢复自主呼吸*血氧饱和度上

升#皮肤青紫缓解) 血气分析示'0R"7b%G#1'W

#

!#@7b //RK#=3W

#

@%7@_) 再次呼吸机辅助通气#

运用'E5模式#氧浓度 G$_#吸气峰压 !? ;/R

#

W#

呼吸频率 G$ 次]/)*#患儿反应好#皮肤青紫缓解#湿

冷改善#血氧饱和度正常) 复查血气分析示' 0R

b7#Lb#1'W

#

G@7? //RK#=3W

#

%@7"_) 血生化检查

示'TUH!! V]U#T=H#@ V]U#'IEM#"7" V]U#肌酐

%#7%

&

/,6]U#尿素氮 "7G //,6]U) 腹胀明显#腹部

':提示肠管明显扩张) 单纯胃肠减压无效#肛管排

气时#由肛管内抽出较多的颗粒状胎粪#质硬#且排

气较多#腹胀逐渐缓解) 患儿曾 G 次撤机困难#第 L

次上机时分泌物较多#气管内分泌物培养示肺炎克

雷伯杆菌生长) 抗感染后复查示无菌生长) 患儿撤

机后仍在安静或睡眠时出现自主呼吸微弱及暂停#

而无法正常通气#致血氧饱和度下降#皮肤青紫明显

等表现#住院期间吸吮反射虽存在#但因吞咽困难而

未能实施人工喂养) 心脏彩超示'卵圆孔未闭) 基

于以上临床表现#患儿被诊断为先天性中枢性低通

气综合征%;,*K.*)-36;.*-436(F0,<.*-)63),* AF*24,/.#

''R=&#住院 #! 2后家属放弃治疗) 患儿于出院后

# 2死亡)

讨论'''R=又称为W*2)*.fA;94A.%翁氏困扰&#

是指呼吸中枢化学感受器的原发性缺陷#对二氧化

碳敏感性降低#自主呼吸控制衰竭#造成肺通气减

少#导致高碳酸血症*低氧血症及一系列临床症状的

综合征) !%b$ 年#E.66)*A等!!"首先报道了 ! 例儿童

''R=) 该病表现为入睡后呼吸幅度减弱*呼吸暂

停#'W

#

潴留#可发生呼吸心跳停止#甚至猝死!#"

)

约 !"_的''R=患儿合并有先天性巨结肠%R)4A;(AP

049*KfA2)A.3A.#RS&#而 !7?_RS患儿合并''R=

!L"

)

此两种疾病相互联系可能源于胚胎早期发育中共同

的神经嵴移行异常) ''R= 临床诊断需符合以下 G

项!G"

'

(

有持续睡眠期持续通气不足及高碳酸血症

%13'W

#

j"$ //RK&$

)

症状常在生后 ! 年内出现$

*

不存在导致通气不足的肺部原发性疾病或神经肌

肉疾患$

+

无原发性心脏疾患)

本例''R= 发生于新生儿期#为足月适龄儿#

T0K34评分 !#?#!$ /)* 均为 !$ 分) 生后第 ! 天发

病#症状包括睡眠时自主呼吸微弱#较长时间呼吸暂

停%超过 G$ A&及皮肤青紫等#氨茶碱*纳洛酮治疗

无效#表现为明显通气不足#血气分析示二氧化碳潴

留) 气管插管辅助通气后症状改善#血气分析恢复

正常#肝*肾*心功能无明显受损#该患儿符合 ''R=

的诊断标准) 生后第 ? 天开始出现腹胀#予胃肠*肛

管排气减压*由肛管内抽出较多的质较硬颗粒状胎

粪#腹部':见肠管明显扩张) 考虑胃肠动力低下

所致#诊断为胎粪性肠梗阻#但因患儿病情危重#未

(@%G(
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能进行肠道造影完全排除RS)

''R=极为罕见#国内报道不多##$$G 年陈克

正!?"报道了我国首例 ''R= 的诊治) ''R= 多发生

于新生儿时期#诊断依靠临床表现) 当机械通气后

病情好转而撤机困难时#须引起注意) 当发现睡眠

期甚或清醒期有低通气现象#导致严重高碳酸血症

及低氧血症#但无临床特殊体征#无明显心*肺脏器

及神经肌肉疾病#即可作出诊断) 部分 ''R= 患儿

长大后有不同程度的生长发育迟缓*肺心病*抓物功

能障碍*惊厥等#这些后遗症可能与继发的间歇性缺

氧有关) 部分病人恶化或死亡#死亡率主要取决于

长期机械通气的并发症状*肺心病*长时间呼吸暂停

及RS的严重程度!#"

) 随着对''R= 的认识及诊疗

技术等不断深入研究#若能早期诊断#及时治疗#症

状一般于生后 " n!# 个月得到改善#''R= 患儿可

能有好的预后)
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EP临床资料

例 !'男#!! 岁#因左侧阴囊逐渐长大 ! 年余入

院) ! 年多前患儿偶然发现左睾丸较右侧长大#因

无疼痛#故未告知父母$!L 2 前#其父母无意中发现

后#即到医院就诊) 体检'左侧阴囊皮肤无红肿#睾丸

大小约 L$ //o#? //o#$ //#无压痛#睾丸与附睾

分界不清楚) 实验室检查'甲胎蛋白 $7@b *K]/U#绒

毛膜 促 性 腺 激 素 $7!! /CV]/U# 癌 胚 抗 原

!7G" *K]/U) 临床诊断'左侧睾丸肿瘤) 超声检查'

左侧睾丸形态稍失常#大小约 #G //o!b //o

!G //#内见约 !% //o!L //o!! //的弱回声

团#其边界清楚#形态规则#内部回声均匀%图 !&$团

块内及周边见丰富的点条状血流信号%图 #&) 左侧

附睾及鞘膜内未见异常) 右侧睾丸形态未见异常#

大小约 !" //o!! //o!$ //#实质内未见异常)

超声提示'左侧睾丸实性占位#疑为精原细胞瘤) 术

中见'左侧睾丸长大#大小约 #? //o#$ //o

!? //#内有一实性肿块#欠光滑#质较软#几乎占据

整个左侧睾丸#肿块表面血管怒张#肿块与周围组织

粘连#分界欠清楚) 因术中作冰冻切片肿瘤性质不

能确定#故行左侧睾丸及部分精索切除) 术后病理

检查'肉眼观#该肿瘤大小约 #$ //o!? //o

!$ //#呈椭圆形#边界较清#质地较软#呈褐红色$

组织学上#间质浸润性细胞肿瘤#其周围有不成熟的

输精管#丰富的血管成线状排列#大量呈星状的内皮

细胞#偶尔可见有丝分裂现象$免疫表型'肿瘤细胞

5CCC因子% e&*'SLG% e&*'SL!% e&*睾丸曲细精

管生殖细胞]支持细胞 C*()>)*% e&*':% e&*1UT1

% d&) 诊断为'左侧睾丸毛细血管瘤)

(%%G(




