
临床肝胆病杂志 1 98 6年第 2 卷第 1 期
,

江等几组实验结果还表明
:

肝R N A 不但可使

肝炎后受抑制的白蛋 白基因群的功能得到恢

复
,

使病变细胞能向正常肝细 胞转化
,

还可

使痊细胞基因受调韦控制
,

阻止癌 变 的 发

展
。

这些结论还有待更多材料加以证实
。

另

肝抽提的i R N A 在临床疗效
、

L A I信息的传

递和 H B e A g 转阴率较高亦可能因肝 i R N A

抽提物带有较多的 D N A
,

因而反致 玉R N A

的活性得到保护有关
。

从多批治疗的结果看
,

反映肝较脾抽提

的 i R N A 有更高的疗效
,

本组研究 也证实这

一论点
。

今后如能适 当加大特异性 玉R N A 用

量 (过量可产生免疫麻痹 ) 或加用一些免疫

激发剂或 与抗病毒制剂 (如 A r a A 等 ) 交迭

使用
,

可望进一步提高疗效
。
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临床上常见黄疽通常分为三类
:

即溶血

性黄疽
、

肝细胞性黄疽
、

阻塞性黄疽
。

此外

尚有一类临床少见
、

且由于诊断上有一定困

难而常被疏忽的黄疽
,

即由于先天性某一胆

红素代谢过程障碍所致的黄疽
。

本文两个医

院从 1 9 6 4一 1 9 8 4年间诊断为此类 黄 疽 者 39

例
。

其中 D u b i n
一
J o h n s o n ( D

一
J ) 综合征 2 2

例
,
G i l b

e r t 综合征 9 例
,

R o t o r 综合 征 8

例
。

今报告如下
,

并结合文献加以简要讨论
。

临 床 资 料
1

.

性别和年龄
:

39 例中男 34 例
,

女 5

例
,

男女之比为 6
.

8 : J
。

年龄从 15 ~ 51 岁
,

其中 2 0一 4 0岁者 3 `例
,

占8 7
.

2%
。

2
.

病程和家族史
:

病 程 多在 3 年 以

上
,

最短 3 个月
,

最长 3 0年
,

平均 1 0年
。

有

家族史者 4 例
。

临床表现
:

黄疽多为长期持 续 并 有 波

动
,

少数为间歇性
。

均无皮肤搔痒
。

右上腹

隐痛 29 例
。

肝脏肿大 27 例
, 4 例在肋下 2~

4 c 。 ,

余均在肋下 cI m 以 内
。

2 例 D
一
J综合

征有脾肿大 (肋下 1~ cZ m )
。

4
.

实验室检查
:

血清总胆红素 s m g / dl

1 例
,

6m g / dl Z 例
,

其 余 均 在 s m g / d1 以

下
。

所有病例肝功能检查及转氨酶均正常
。

B S P 26 例中
,

14 例呈双峰曲线
, 4 例有储留

而未再升高
,

8例正常
。

胆囊造影 30 例中
,

16 例未显影
,

14 例正常
。

肝活检病理检查
,

肝细胞内有棕揭色素颗粒者 22 例
,

肝细胞正

常或轻度浊肿者 17 例
。

所有病例均结合临床
、

通过血清总胆红

素测定
、

B S P延长试验
、

胆囊造影和肝活检

病理检查结果而诊断
。

论 讨

先天性胆红素代谢障碍所致黄疽系指血

清游离胆红素被肝细胞摄取
、

结合后排泄入

微细胆管的过程中
,

某个环节发生先天性障

碍所导致的血清中胆红素增高
。

今按其发病

机制将其分类及其主要临床特点见下表
:

表中所列各类黄 疽 中
,

C
一
N 综合征 I

型多发生 于婴儿
,

常
一

早 期 夭折
。

L u ce y -

D r 认 c ol l 综 合 征系在新生 儿出生不久即出

现
,

因此在内科难以见到
。

G i l b e r t 综合征

常见
,

系为游离胆红素增高
。

国外报导发病

率为 3 ~ 7 %
。

常因感冒
、

饮酒
、

劳累
、

药物

等诱发才被发现
。

临床上除了应注意与轻度

溶血性黄疽鉴别外
,

有 时 与 C
一
N 综合征 n

型难以区别
,

但后者血清胆红素总量常超过
l o m g / d l

。

重型 G i l b
e r t 综合征有时血清胆

红素总量 也可超 过此值
。

本文 1 例血清胆红

素总量为 s m g / dl
,

经肝活检病 理 确 诊 为

G il b e r t综合征
。

有些 C
一
N 综合征 n 型患者

之父母患有 G i l b e r t 综合征
,

从而有人认为
C

一
N n 型可能系 G il b e r t 综合征遗传基因的

纯合子型时期
,

而两者只是同 一缺陷的不同

程度表现而已
.

我国文献报导 G i l b e r t 综合

征并不多见
,

可 能由于黄痘较轻
,

临床未加

重视而造成漏诊
,

今后应加注意
,

D
一
J综合征较常见

。

日本浪久统计 19 7 0

~ 1 9 7 4年问 日本共报导本病 29 8 例
,

占先天

性胆红素代谢障碍 45 %
,

本文占 5 6
.

4%
。

D
一
J

综合征系结合胆红素增高
。

本 文 22 例 中19

例行 B S P 试验
, 1 4例呈双峰曲线

,

] 例有滋

卜、



先天性胆红素代谢障碍所致黄疽类型
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称 } 发 病 机 制 主 要 临 床 特 点
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注瓜

肝细胞摄取游离胆红 素 障 碍
,

先 天 性

U D P
一

荀萄榕醛酸移换酶减少

I 型
:

先天性U O P
一

葡萄地醛酸移换酶缺乏

C r i g l e r 一 N a j j
a r

常染色体显性遗传
.

血清中游离胆红素增高

i 、 ` m 盯d l
,

肝组织无特殊改变
,

苯巴比妥

疗效好
.

可使血清胆红素降至正常
.

常染色体隐性遗传
,

血清中游离胆红素增高
.

总量常超过Z o m g / d l( 一7、 6 。二 g / d l )
,

有核

黄疽
.

多在出生后一年内死亡
.

( C 一 N )综合征
I 型

:

上述梅明显减少
,

常伴有结合胆红

素排泄障碍
.

又称
一

、 r i a s型

同上
,

总量达 6 、 2 5 m g / d1
,

但常不超 过

20 m g / dl
,

多无核黄疽
,

可持续到成人
.

笨

巴比妥疗效好
。

L
u e e y 一 D r 又s e o

l l

综 合 征

婴 ] L血液中存在抑制上述酶的成份
.

如母

乳中的某些雌性激素类

是否与遗传有关尚未肯定
.

常于新生儿出生

后 4 8小时即出现
.

以游离胆红素升高为主
.

可

高达 12 、 6 5 m g / d1
,

一般无核黄疽
,

严重者

可天折
,

停母乳后可好转
.

肝细胞排泄
、

结合胆红素障碍

D u b i u 一 J
o h n s o n

( D
一

)J 综合征

R ot or 综合征 同上

常染色体隐性遗传 血清中以直接胆红素为

主
,

总母为 2、 s m g / d1
,

B S P试验示拓分钟血

中嘴留最正常或稍增加
,

但延长时间存漪里

仍增加 (双峰曲线 )
.

口服胆囊造 影 常不 显

影
、

肝细胞内有棕褐色素沉着

同上
.

B S P褚留严重
,

但无回升现象
。

口服

胆囊造影可显影
,

肝细胞无色素沉着

留
, 4 例正常

。

17 例行胆囊造影
, 1 4例未显

影
,

3 例正常
。

所有病例均经肝活检发现肝细

胞内有特征性的棕褐色颗粒
,

以此与阻塞性

黄胆鉴 别
。

D
一
J 综合征肝内色素颗粒 目前经

用分光镜及理化检查已证明是黑色素类
。

有

人认为它是由于尿外琳原 111 合成酶的活性降

低
,

使亚铁原外琳合成下降
,

致使肝细胞对酪

氨酸
、

色氨酸及苯丙氨酸等代谢物的有机阴

离子排泄减弱
,

而这些代谢物氧化成黑色素

类颗粒积聚于肝细胞内
。

值得注意的是
,

当本

病合并肝炎时
,

这种特异性色素颗粒可暂时

消失
,

随肝炎之好转 又 重 复 出现
。

本 文

R ot or 综 合 征 8 例
,

表现为结合胆红素增

高
,

B S P有储留但无双峰曲线
,

胆囊造影 6

例正常
, 2 例未显影

,

A K P 升高
,

但肝活

检无色素颗粒沉着而有助于诊断
。

临床上诊断先夭性胆红素障碍所致黄疽

关键在于提高警觉
。

凡成人有长期间歇性或

波动性黄疽
,

一般情况良好
,

肝功能及转氨

酶正常
,

临床上通过各项检查又不能以常见

的后天获得性的三大类黄疽来解释者
,

虽然

未追踪到家族史
,

仍应考虑先天性胆红素代

谢障碍所致黄疽的可能性
,

应进一步行 B S P

延长试验 (至少长达 3小时 )
、

胆囊造影及肝活

检予以确诊
。

本类黄疽无特殊治疗
,

如有症状可对症

处理
。

K at z
和 Y af fe 指出苯巴比妥可增加微

粒体酶的活性
,

使胆红素与尿啥咤核昔二磷

酸葡萄糖醛酸移换酶的活性增加
,

使胆汁分

泌增加
,

有利胆作用
,

从而便总胆红素下降
。

一般服药时间较长
,

至少一个月以上
,

停药

后黄疽可再现或加深
。

鉴于内科所遇成人的

此类黄疽常为终身反复性轻度黄疽
,

且对健

康并无重大影响
,

故除少数黄疽 较深 病 例

外
,

长期服药似无必要
。

对此类黄疽的临床

重要性在于及早确诊
,

以解除病人及亲友的

顾虑
,

恢复其正常生活
。

本文有 7例曾按肝炎

治疗数月至数年
,

经确诊为 D
一
J 综 合征 后

分别复学或复工
,

其中有一例长期波动性黄

疽 的女性患者
,

在确诊 D
一
J 综 合 征 8 年后

怀孕
,

分娩一女孩
,

现孩子已 10 岁健康
,

母

亲仍参加工作
。

本类黄疽预后良好
,

不影响

患者正常生存期
,

文献上有报导黄疽数十年

而活到 70 岁死于其它病
。


