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［摘要］目的：探讨新生儿有机酸尿症的临床特点。方法：应用气相色谱鄄质谱联用（郧杂鄄酝杂）有机酸分析方法确诊有机酸尿症新
生儿 员源例，确诊后进行相应饮食和药物治疗，随访 员月 耀 员年。结果：确诊为有机酸尿症的 员源 例新生儿中，检出甲基丙二酸尿
症 愿例，丙酸尿症 圆例，甘油酸尿症 圆例，高草酸尿症 员例，异戊酸尿症 员 例。结论：新生儿有机酸尿症临床表现复杂，病情变化
快。早期诊断和治疗是改善预后的关键。郧悦鄄酝杂是新生儿有机酸尿症筛查和诊断的可靠的方法。
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摇 摇 有机酸是氨基酸、脂肪、糖中间代谢过程中产生的羧
基酸。由于某种酶的缺陷，引起相关的羧基酸及代谢产

物的蓄积，导致有机酸代谢病，即有机酸血症或有机酸尿

症。自 员怨远远 年美国学者 栽葬灶葬噪葬运用 郧悦鄄酝杂技术发现了
首例异戊酸尿症以来，至今已发现 猿园 余种有机酸代谢异
常［员］。各年龄阶段均可发病，半数以上可在新生儿、婴儿

早期发病。临床症状及体征不典型，容易漏诊或者误诊，

如不及时治疗，病死率极高，存活的患儿多留有严重的神

经系统后遗症。现将我院收治的 员源 例有机酸尿症新生
儿的临床资料分析总结如下。

员摇 资料和方法

员援 员摇 一般资料
本组 员源 例患儿均为我院 圆园园源 年 远 月 耀 圆园园怨 年员圆 月

新生儿病房住院确诊的病人，男 愿 例，女 远 例，男 颐 女为
员援 猿 颐 员。发病年龄 员 耀 圆愿 凿，其中 员 耀 苑 凿 远 例，耀 圆愿 凿
愿 例。

员援 圆摇 方法
所有患儿均留取尿样，部分病例同时留取血样，应用

气相色谱鄄质谱联用分析（郧悦鄄酝杂）进行有机酸、氨基酸测
定确诊。对确诊的 员源 例有机酸尿症新生儿的临床资料
进行分析总结，治疗后的患儿进行 员 个月 耀 员 年电话或
门诊随访。

圆摇 结果

圆援 员摇 家族史和临床表现
结果见表 员。

圆援 圆摇 实验室检查
圆援 圆援 员摇 常规实验室检查摇 结果见表 圆。
圆援 圆援 圆摇 尿和（或）血 郧悦 辕 酝杂 有机酸分析 摇 员源 例患儿均
留取了尿样，源 例留取了血样进行有机酸、氨基酸测定进
行确诊。

甲基丙二酸尿症 愿 例，郧悦鄄酝杂尿有机酸分析示：甲基
丙二酸、甲基枸橼酸在尿中的排泄超出正常范围，甲基丙
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二酸 辕肌酐比值 园援 愿远怨员 耀 远援 苑缘愿圆（基准值为 园援 园园员），其中
员 例患儿酮体和戊二酸略有增高；同时留取血样的 圆 例
患儿，员 例血中游离肉碱显示低值，丙酰肉碱、葵酰肉碱、

十四烯酰肉碱显示继发性增高。员 例精氨酸、甘氨酸、鸟
氨酸、丝氨酸增高，丙酰肉碱、丁酰肉碱增高，丙酰肉

碱 辕乙酰肉碱比值增高。

表 员摇 员源例患儿的家族史和临床表现情况

病例 性别 家族史
临床表现

主要症状 体格检查

员 女 无 喂养困难、呕吐、嗜睡 黄疸、体重不增、肝脏肿大、肌张力低下、原始反射减弱

圆 男
母亲不明原因自然流产、

死胎
腹泻、呼吸急促、嗜睡、消化道出血

面色苍白、皮肤粘膜出血、呻吟、三凹征阳性、脱水貌、颈抵

抗、肌张力增高、原始反射减弱

猿 女 家族中有“癫痫”患者 喂养困难、呕吐、腹泻、腹胀、嗜睡、惊厥 面色苍白、脱水貌、颈抵抗、心动过缓、心音低钝

源 女 无 喂养困难、嗜睡 黄疸、心动过缓

缘 女 同胞不明原因夭折 呼吸急促、消化道出血 面色苍白、三凹征阳性、肝脏肿大、肌张力低下

远 男 无 喂养困难、呕吐、呼吸急促、嗜睡 面色苍白、呻吟、三凹征阳性、心动过速、肌张力低下

苑 男 无 喂养困难、呕吐 面色苍白、脱水貌、心音低钝、肝脏肿大

愿 男 同胞不明原因夭折 喂养困难、呕吐、呼吸急促、嗜睡 面色苍白、皮肤粘膜出血、三凹征阳性、肌张力增高

怨 男 无 喂养困难 体重不增、心动过速、肌张力低下、原始反射减弱

员园 女 同胞不明原因智力低下 喂养困难、呕吐、惊厥 面色苍白、体重不增、心音低钝、肌张力低下、原始反射减弱

员员 男 同胞不明原因夭折 呕吐、腹胀、呼吸急促、嗜睡 黄疸、呻吟、三凹征阳性、肌张力低下、原始反射减弱

员圆 男 无 喂养困难、腹泻 黄疸、脱水貌、心音低钝

员猿 女 同胞不明原因智力低下 喂养困难、嗜睡、惊厥 面色苍白、体重不增、、肌张力增高

员源 男 无 呼吸急促 面色苍白、三凹征阳性

表 圆摇 员源例患儿常规实验室检查结果

病

例

性

别
血 砸栽 血生化 肝肾功 心肌酶 血气分析

血氨

（μ皂燥造 辕 蕴）
尿 砸栽

员 女 粒细胞 园援 愿缘伊员园怨 辕 蕴 低血糖、低钠血症、匀悦韵原
猿↓、粤郧↑ 粤蕴栽↑、粤杂栽↑、月哉晕↑ 悦运↑、悦运酝月↑ 代谢性酸中毒 愿缘 尿酮体垣、尿蛋白垣

圆 男 血小板 怨缘伊员园怨 辕 蕴 高血糖、匀悦韵原
猿↓、粤郧↑ 粤蕴栽↑、月哉晕↑ 悦运↑ 代谢性酸中毒 员猿园 尿酮体垣垣垣

猿 女 无 低血糖、低钠血症、匀悦韵原
猿↓、粤郧↑ 悦运酝月↑ 代谢性酸中毒 员员圆 尿酮体垣

源 女 血红蛋白 员园园 早 辕 蕴 匀悦韵原
猿↓、粤郧↑ 粤蕴栽↑、粤杂栽↑、月哉晕↑ 悦运↑、悦运酝月↑ 代谢性酸中毒 猿怨 镜下血尿

缘 女 无 低血糖 月哉晕↑、悦砸耘粤↑ 悦运↑、悦运酝月↑ 代谢性酸中毒 圆圆

远 男 血小板 远怨伊员园怨 辕 蕴 匀悦韵原
猿↓、粤郧↑ 粤蕴栽↑ 悦运↑ 代谢性酸中毒 员怨猿 尿酮体垣垣

苑 男 无 低血糖、匀悦韵原
猿↓、粤郧↑ 粤蕴栽↑、粤杂栽↑ 悦运↑ 未查 尿蛋白垣垣

愿 男 血红蛋白 员圆愿 早 辕 蕴 低血糖、低钠血症 悦运酝月↑ 代谢性酸中毒 圆圆园 尿酮体垣

怨 男 血小板 员员怨伊员园怨 辕 蕴 匀悦韵原
猿↓、粤郧↑ 粤蕴栽↑、粤杂栽↑ 悦运↑ 圆缘远

员园 女 无 高血糖、匀悦韵原
猿↓、粤郧↑ 月哉晕↑ 代谢性酸中毒 未查 尿酮体垣

员员 男 无 无 粤蕴栽↑ 悦运↑ 员远缘 镜下血尿

员圆 男 血红蛋白 员员怨 早 辕 蕴 代谢性酸中毒 未查 尿酮体垣、镜下血尿

员猿 女 无 低血糖、匀悦韵原
猿↓、粤郧↑ 悦运↑ 代谢性酸中毒 员愿缘 尿酮体垣

员源 男 无 粤蕴栽↑ 猿猿

摇 摇 丙酸尿症患儿 圆 例，员 例 郧悦鄄酝杂尿有机酸分析示：乳
酸、猿鄄羟基丙酸、酮体、戊二酸、丙酰甘氨酸、甲基巴豆酰
甘氨酸、甲基枸橼酸和 源鄄羟基苯乳酸的尿中排泄量超出
正常范围之外，血支链氨基酸显示高值，同时多种脂酰肉

碱特别是丙酰肉碱、丙酰肉碱 辕乙酰肉碱有增高；员 例病
人尿液分析示：甘氨酸、猿鄄羟基丙酸、丙酰甘氨酸、甲基枸
橼酸异常增高，血中丙酰肉碱增高，诊断为丙酸尿症。

甘油酸尿症患儿 圆 例，甘油酸在尿中的排泄增高；员

例高草酸尿症患儿，酮体、草酸在尿中的排泄增高。异戊

酸尿症患儿尿中异戊酰甘氨酸、猿鄄羟基异戊酸、甲基琥珀
酸排泄超出正常范围。

圆援 猿摇 影像学检查
圆援 猿援 员摇 神经系统影像学检查摇 共有 源 例进行了颅脑 悦栽
检查。员 例示双侧额叶颞叶对称性片状低密度；员 例颅内
出血；员 例双侧额叶、颞叶及顶叶脑实质内可见对称性片
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状低密度区，边缘模糊；员 例未见明显异常。缘 例患儿进
行了颅脑 酝砸陨检查，圆 例两侧大脑半球脑白质弥散性长
栽员、长 栽圆 信号；员 例脑软化灶；员 例有双侧脑室前角旁囊
性信号，符合囊肿 酝砸陨 表现，双侧大脑半球白质内异常
信号，胼胝体膝部菲薄；员 例未见明显异常。
圆援 猿援 圆摇 脑电图检查摇 共有 圆 例甲基丙二酸尿症患儿进
行了脑电图检查，员 例低电压，员 例低电压伴有棘波。
圆援 猿援 猿摇 脑干听觉诱发电位摇 共有 源 例患儿进行了脑干
听觉诱发电位检查，员 例双侧听力轻度下降，脑干功能异
常，其余 猿 例均为脑干功能异常。

猿摇 治疗及随访

猿援 员摇 治疗
猿援 员援 员摇 急性期治疗 摇 给予葡萄糖静脉滴注，纠正酸中
毒，限制蛋白质饮食，抗生素防治感染，有惊厥者给予苯

巴比妥钠对症处理。

猿援 员援 圆摇 维生素 月员圆治疗摇 缘 例确诊后治疗者均为甲基丙
二酸尿症。均给予 灾蚤贼月员圆 员 皂早 辕 凿 肌肉注射治疗 猿 耀 苑 凿，
同时口服左旋肉碱 圆园园 皂早 辕（噪早·凿）。灾蚤贼月员圆有效者 源 例，
均给予 灾蚤贼月员圆 员 皂早 辕 凿肌肉注射，每周一次，同时左旋肉碱
圆园 耀 缘园 皂早 辕（噪早·凿）。灾蚤贼月员圆无效者 员 例，给予特殊配方
奶粉（不含蛋氨酸、丙氨酸、缬氨酸），蛋白质摄入控制在

员援 圆 早 辕（噪早·凿）。

猿援 圆摇 随访
员源 例患儿中 远 例在确诊前死亡，其中甲基丙二酸尿

症 圆 例，丙酸尿症 员 例，甘油酸尿症 圆 例，异戊酸尿症
员 例，均死于难治性酸中毒。

猿 例新生儿确诊后，家长拒绝接受治疗，自动出院，
其中甲基丙二酸尿症、丙酸尿症、高草酸尿症各 员 例，甲
基丙二酸尿症患儿出院后仍有喂养困难、间断性呕吐、惊

厥发作，出院 员 个半月死亡，丙酸尿症患儿出院 缘 凿 后死
亡，高草酸尿症患儿出院后失访。

对 缘 例甲基丙二酸尿症患儿进了 员 个月 耀 员 年随
访，员 例患儿死于难治性酸中毒；圆 例患儿（包括接受特
殊配方奶粉患儿）治疗 员 个月时均留取尿样进行了有
机酸分析，尿有机酸分析示甲基丙二酸 辕肌酐值降至
园援 园愿圆园 耀 园援 员愿怨远，患儿嗜睡、呕吐、喂养困难、肌张力低下
等症状完全消失；圆 例经治疗后临床症状及体征（呕吐、
喂养困难、惊厥、肌张力低下）明显改善，员 例生长发育基
本正常，员 例生长发育轻度落后。

源摇 讨论

有机酸尿症为常染色体隐性遗传，是遗传代谢病的

主要病种，虽然每种疾病发病率较低，但病种较多，整体

上发病率较高。由于酶的缺陷，某阶段的代谢障碍造成

其体内有机酸类物质的异常蓄积，引起代谢性酸中毒及

脑、肝、肾、心脏、骨髓等脏器功能损害。旁路代谢增加，

其他相关有机酸的产生亦随之增多，体液分析伴随多种

有机酸异常。体内蓄积的有机酸需转化为乙酰肉碱向尿

中排泄，肉碱消耗异常增加导致继发性的肉碱缺乏［圆］。

各类有机酸尿症的起病及临床经过因病种及个体有

很大差异。新生儿期发病者病情多急速进展，病死率极

高，临床表现多以吸吮困难、呕吐、肌张力低下、呼吸困

难、嗜睡、惊厥为主，缺乏特异性，临床诊断困难，最终导

致死亡或留下神经系统后遗症。员怨苑园 年起 郧悦 辕 酝杂 开始
应用于有机酸尿症的筛查与诊断学研究，使有机酸代谢

异常的筛查、诊断和治疗有了很大的提高，一些病种通过

简单的治疗即可获得较为满意的疗效。如大剂量维生素

月员圆对维生素 月员圆有效型甲基丙二酸尿症患儿有显著疗

效［猿］；丙酸尿症和维生素 月员圆无反应性甲基丙二酸尿症，

有计划补充去除异亮氨酸、蛋氨酸、苏氨酸、缬氨酸的特

殊氨基酸粉或配方奶粉，可有效提高疗效［源，缘］。

本组 员源 例有机酸尿症新生儿，郧悦鄄酝杂的分析结果均
显示特异的代谢产物在尿中的排泄显著增多，如甲基丙

二酸尿症患儿的尿中甲基丙二酸和甲基枸橼酸的排泄超

出正常范围；丙酸尿症患儿的尿中丙酸及丙酸的衍生物

甲基枸橼酸、丙酰甘氨酸、猿鄄羟基丙酸和甲基巴豆酰甘氨
酸的排泄超出正常范围；源 例同时采取血样的患儿，血中
均显示丙酰肉碱、丙酰肉碱 辕乙酰肉碱、丙酰肉碱 辕游离肉
碱增高。血中丙酰肉碱和丙酰肉碱 辕乙酰肉碱增高说明
甲基丙二酸或者丙酸等含有三个碳的有机成份增高，需

做尿有机酸分析以区别，所以尿 郧悦鄄酝杂 是诊断甲基丙二
酸尿症或丙酸血症的金标准。随访治疗后患儿的尿

郧悦鄄酝杂有机酸分析显示未发现异常，代谢异常纠正之后，
临床表现得以明显改善。甘油酸尿症、高草酸尿症及异

戊酸尿症患儿尿 郧悦鄄酝杂有机酸分析结果显示，相应的代
谢产物超出正常范围，其中 猿 例死于难以纠正的酸中毒，
员 例患儿家长放弃治疗后死亡。总结本组 员源 例有机酸
尿症新生儿临床资料，在新生儿期发病者起病急，病情进

展快，病死率高。对于疑似病例，早期留取标本，在等待

结果同时开始急性期治疗，部分患儿的预后得以明显改

善。

有研究表明，有机酸尿症可表现为进行性神经系统

损害，以中枢神经系统损害为主，新生儿期可无明显异

常，于婴幼儿期或学龄期或成年后起病者，部分脑 悦栽、
酝砸陨等影像学检查可能表现为脑萎缩或变性病样表
现［远］。本组资料中，颅脑影像学及脑电图结果提示患儿

存在不同程度的脑损伤，考虑可能与急性期代谢性酸中

毒、低血糖、抽搐或高胆红素血症等有关，因此缺乏特异

性。可对存活患儿进行长期的随访，评估脑发育程度及
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病情，判断患儿的预后。

本组资料提示喂养困难、嗜睡、肌张力低下、呼吸困

难、脱水、体重不增、惊厥等临床表现，代谢性酸中毒、低

血糖、高氨血症等生化检测结果，以及肝、肾、脑、心肌、骨

髓等多脏器功能损伤，可疑的阳性家族史，均可作为一般

的临床筛查方法。对于可疑的患儿，及时留取尿 辕血标本
有助于早期诊断，征得家长同意后尽早开始治疗，可以减

少死亡，改善预后，并提高临床医生的诊治水平。

在治疗上，急性期以葡萄糖静脉滴注、纠正酸中毒为

主，必要时行血液或腹腔透析；合并高氨血症的患儿，禁

食或限制蛋白质摄入，同时保证热量供给。如临床高度

怀疑时可在确诊前进行治疗。病情稳定后根据病种进行

相应的饮食控制和适当的药物治疗。我们对临床上高度

怀疑的病儿，进行了相应治疗，失访 员 例，死亡 怨 例，病死
率为 远源援 猿豫；源 例临床表现及尿有机酸分析结果显示代
谢异常明显减轻或恢复正常。说明新生儿期的有机酸尿

症病死率较高，但部分患儿经过规范及时的治疗，预后可

得到明显改善。

本组病例首诊误诊率高达 苑员援 源豫，可见临床医师对
本病的认识仍不足。对于出现有机酸尿症的临床表现、

实验室检查，或者可疑家族史的新生儿，尤其是用常见病

难以解释或者治疗效果差者，应高度警惕遗传代谢病的

可能，避免贻误诊疗和医疗纠纷。郧悦鄄酝杂 技术是目前对
遗传代谢病进行高危筛查和确诊最为有效和普遍应用的

方法，加强对新生儿期遗传代谢性疾病的认识，提高警

惕，及时留取标本送检并对患儿家长宣教有关知识，在等

待结果的同时尽早进行急性期治疗，对于改善预后意义

重大。
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·论著·

儿童肥胖 源园 例临床分析

高摇 敏，薛摇 颖，齐共健（江苏省徐州市儿童医院，江苏徐州摇 圆圆员园园远）

作者简介：高摇 敏（员怨远远 耀），女，大学本科，副主任医师，主要从事小儿内分泌遗传代谢疾病的研究，耘鄄皂葬蚤造：曾扎藻贼赠赠早葬燥皂蚤灶岳 员远猿援 糟燥皂。

［摘要］目的：探讨儿童肥胖的并发症、危害性及早期干预的重要性。方法：源园 例肥胖儿童全部进行空腹血脂、皮质醇、肝功能、
血糖、胰岛素及餐后血糖和胰岛素测定，并行肝脏 月超检查，对临床资料进行分析。结果：源园例肥胖儿童临床症状不明显，但高
血压、血脂紊乱、糖代谢异常、脂肪肝甚至肝功损害的检出率分别为 缘援 园豫、员圆援 缘豫、缘缘援 园豫、苑园援 园豫和 圆缘援 园豫，其中糖耐量异常
及 圆型糖尿病各 员例。结论：肥胖儿童易并发高血压、血脂紊乱、糖代谢异常、脂肪肝甚至肝功能损害，尤其糖代谢异常及脂肪
肝的检出率极高，因此儿童肥胖不容忽视，应予早期预防及干预。

［关键词］肥胖；儿童；并发症；早期干预
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