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肝豆状核变性首发症状与误诊相关性分析

王共强 洪铭范 杨任民

肝 豆 状 核 变 性（!"#$%&’"(%)*+’$,-".

/"(",$%)&(，012）是一种常染色体隐性遗

传性铜代谢障碍性疾病。其发病机制是

体内铜代谢异常引起大量铜在肝、脑等

全身组织中沉积，导致沉积部位的功能

与结构损害。由于遗传和个体的异质

性，在临床上患者往往表现为不同的首

发症状，而非典型的黄疸、腹水、肝硬变

等肝脏损害表现同时伴有震颤、肌强直、

舞蹈、扭转痉挛、吞咽困难等锥体外系症

状。因此临床经常误诊，使患者失去最

佳治疗时机。本文对我所3445年6月

!3444年5月收治的378例012患者

首发症状及误诊情况进行分析，以期探

讨首发症状与误诊的相关性。

! 临床资料

393 一般资料 378例012患者均经

临床、铜生化及影像学检查而确诊，符

合012诊断标准［3］。其中男:5例，女

;6例。年 龄:!74岁，平 均（359:<
;96）岁。误诊:=例（;79:7>），误诊时

间最短=个月，最长33年，平均（=97<
?95）年，误诊病种达=;种。

39= 首发症状与误诊情况 （3）以锥体

外系症状为首发症状者:3例（;=945>），

其中四肢震颤78例，言语不清、动作笨

拙7=例，舞蹈样手足徐动;例；误诊34
例，分别误诊为感染性舞蹈病=例，0+(%.
)(/%&(舞蹈病=例，少年性帕金森氏病6
例，特发性肌张力障碍;例，亚急性硬化

性全脑炎=例，甲状腺功能亢进3例，特

发性震颤3例。（=）以肝脏损害为首发

症状者7=例（=7955>），其中面目黄染、

肝功能异常34例，肝硬化腹水33例，呕

血、黑便=例；误诊=8例，分别误诊为急

性病毒性肝炎3?例，
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慢性活动性肝炎;例，门静脉高压症及

脾功能亢进6例，血吸虫性肝硬变7例。

（7）以骨关节病变为首发症状者3?例

（:986>），其中骨折=例，四肢关节酸痛

6例，骨关节畸形=例；3?例均误诊，分

别误诊为风湿性关节炎8例，类风湿性

关节炎7例，佝偻病3例，病理性骨折=
例。（8）以肾脏损害为首发症状者4例

（69:3>），其中血尿8例，双下肢及面部

水肿7例，蛋白尿=例；4例均误诊，分

别误诊为急性肾小球肾炎;例，肾病综

合征=例，慢性肾小球肾炎=例。（;）以

精神障碍为首发症状者:例（;9==>），

其中以欣快、自伤伤人、乱跑为主要表

现者8例，情绪低落，哭笑无常7例；有

;例误诊，分别误诊为精神分裂症7例，

抑郁性神经症=例。（6）以妇科症状为

首发症状者7例（=9=7>），其中月经失

调=例，多次流产3例；7例均误诊，分

别误诊为闭经、垂体瘤、习惯性流产各3
例。（:）以癫痫发作为首发症状者=例

（3984>），=例均误诊为原发性癫痫。

397 首发症状与误诊机率的关系 见

表3。

表! 首发症状与误诊机率的关系

首发症状 例数 误诊（>）

锥体外系症状 :3 34（=69:6）!"

非锥体外系症状 67 ;7（5893=）

肝脏损害 7= =8（:;9??）

精神症状 : ;（:398=）

肾脏损害 4 4（3??）

骨关节症状 3? 3?（3??）

妇科症状 7 7（3??）

癫痫 = =（3??）

注：锥体外系首发者与肝脏损害首发者

误诊率比较!"=@3;964，!#?9?3；与非锥体

外系症状首发者误诊率比较""=@88935，!

#?9?3

" 讨论

012是少数几种可以治疗的神经

遗传病之一，若能早期诊断，早期治疗，

可使大多数患者获得长期的缓解，保持

正常的生活、学习和工作。012的发病

形式通常分为急性和慢性两种，大多数

患者起病隐袭，缓慢加重，部分患者在

外伤、手术、严重感染等诱因下而致使

病情急剧加重。012临床表现以锥体

外系及肝脏损害为主要表现，但亦可单

独表现为肾脏损害、肝脏损害、癫痫发

作、精神异常、骨关节病变等长达数年

而导致长期误诊。本组资料中以锥体

外系症状为首发症状者误诊率最低，为

=69:6>；以肝脏损害及精神症状为首

发者误诊率分别为:;9??>、:398=>；

而以肾脏损害、骨关节病变、癫痫、妇科

症状为首发症状者虽然病例数较少，但

误诊率均为3??>。统计学处理表明以

非锥体外系症状发病者误诊率明显高

于以 锥 体 外 系 症 状 为 首 发 者（!#
?9?3）。

根据铜代谢及012的病理生理研

究，012可分为肝铜蓄积期、肝铜饱和

释放期、潜伏期、脑症状期、治疗后铜相

对平衡期或终末期［=］。肝铜蓄积期临

床可无任何症状。随着肝铜的蓄积患

者进入肝铜饱和释放期，此期由于铜在

肝细胞内大量沉积导致肝细胞坏死，临

床可出现黄疸、转氨酶增高等类黄疸性

肝炎或急性肝坏死症状。其后患者再

逐步进入脑症状期。但部分患者由于

遗传的异质性或铜离子蓄积的速度不

同而直接进入脑症状期以脑症状发病，

或以其他脏器、组织如肾脏、骨关节损

害为首发症状［7］。铜离子对脑的损害

部位以豆状核为最常见，因而多表现为

锥体外系症状，但少数患者可以侵犯大

脑皮 质 为 主 而 出 现 精 神 症 状 或 癫 痫。
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本组以肝症状发病者!"例；直接进入

脑症状期者#$例，其中锥体外系症状

%&例，精神症状%例，癫痫"例；其他损

害发病"&例，其中肾脏损害’例，妇科

症状!例，骨关节症状&$例。表明锥体

外系 发 病 者 最 多 见，其 次 为 肝 损 害 症

状。而以肝损害首发者较以锥体外系

症状首发者更易误诊（!!$($&）。有研

究认为以精神症状为首发者，锥体外系

症状多在&年内出现，而以肝脏损害为

首发者，神经系统症状则多于"!"&年

才出现［)］。因此，临床上往往导致长期

的误诊误治。本资料以肝脏损害为首

发者!"例，误诊")例，其中直到神经系

统症状出现才确诊者&&例，从发病至

确诊时间最短)年，最长&%年。所以临

床上对儿童出现肝损害症状者应特别

注意排除*+,。

通过 上 述 资 料 分 析，我 们 认 为 对

*+,患者要及时作出正确诊断，应注意

以下几点：（&）注意有无*+,或类似症

状家族史；（"）行肝脏-超检查观察有

无肝脏硬化表现；（!）眼科行角膜./0
环检查；（)）对已行头颅12或 345检

查的 患 者 应 注 意 基 底 节 区 有 无 异 常；

（6）所有病例在怀疑*+,时均应及时

行血清铜、铜氧化酶或铜蓝蛋白检查，

以确诊是否为*+,。
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宫外孕手术行NT>JJ9J;@:9G切口不缝合腹膜)!例

温燕云

我院根据新式剖宫产术不缝合腹

膜的 经 验，在 进 行 宫 外 孕 手 术 时 采 用

NT>JJ9J;@:9G切口，关腹时不缝合腹膜。

从&’’#年!月!&’’’年’月共进行)!
例。现将结果报道如下。

" 临床资料

&(& 一般资料 全组)!例，年龄&%!
!%岁，平均（"6U!("）岁。其中&例为

再次宫外孕。入院时因失血有不同程

度休克，均为急诊下行剖腹探查术。)"
例采用连续硬膜外麻醉，&例静脉全麻。

&(" 切口方法 按NT>JJ9J;@:9G切口，

长#!&$IE。仅切开皮肤，不达脂肪层。

于切口中间向下切开脂肪层"!!IE，再

在筋膜层切开一"!!IE的小口，用直

剪刀向左右两侧裁开筋膜与皮肤等长。

沿着纵行方向用血管钳分离两侧腹直

肌间粘连部位约!IE。术者与助手将食

中两指插入已分离的两腹直肌间，双手

重叠向两侧拉开腹直肌。见到腹膜，将

其切一小口，食指进入腹腔，纵向撕开

扩大腹膜切口。将血液回收及清除后

探查腹腔，并进行手术处理。
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关腹时不缝合腹膜，用人工合成可吸收

线（我院应用V-WF?X）连续缝合筋膜

层。用普通)号丝线一起缝合皮肤及

皮下脂肪)!6针。术后6L拆线。

&(! 术中病情处理 全组出血量)6$
!""6$EG，平均（&"68U%&(8）EG。多

数有不同程度的休克，以补平衡盐液为

主，当 失 血 量 超 过&$$$EG时，按 照

-9J?9J:;@9建议，每出血&EG补平衡盐

液"(6EG。回收血不用加抗凝剂，直接

用纱布过滤后回输。本组有)例术中

或术后输血，"#例回输自身血，最少"$$
EG，最 多"$$$EG。术 后 未 发 现 肺 水

肿、感染，部分患者尿量多于正常。均

痊愈出院。

&() 结果 手术时间!$!8$E:J，平

均（)!(#!U)("）E:J，术后排气时间&%
!!$C，平均（&’(!’U!()）C。拆线时

间&例%L，6例8L，!%例为6L。

&(6 术后随访 随访时间自&’’#年!
月!&’’’年&&月底，切口愈合优良，瘢

痕平 整，美 观，无 其 它 不 良 情 况 出 现。

未见有瘢痕体质现象。

# 讨论

自&’’8年S>9BG9［&］提出剖宫产术

中不缝脏层腹膜以来，国内外已有较多

的报道。我们对宫外孕手术，采用NT>J/
J9J;@:9G切口不缝合腹膜)!例，效果良

好。

由于NT>JJ9J;@:9G切口位置高，分离

腹直肌时，远离腹直肌下的锥状肌。腹

直肌 易 于 撕 拉，剥 离 面 也 小，不 易 出

血［"］，钝性扩大腹膜切口，不易损伤膀

胱。腹膜系由间皮细胞和结缔组织组

成，结缔组织中含有胶原弹力纤维，腹

膜破损后，伤口边缘的间皮细胞可以迅

速再生，形成新的腹膜。

采用NT>JJ9J;@:9G切口进行宫外孕

手术，术野暴露好，易于操作。由于不

缝合腹膜，术后腹膜无张力，减轻了术

后疼痛的程度，缩短了手术时间，也缩

短了盆腔暴露的时间，减少了伤口感染

的机会，利于术后患者恢复。本组患者

伤口均一期愈合，住院时间短，尚未发

现不良后果者。
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