
能的水平，为诊断和预防寻找证据。

宗晓福等［４］和余其好等［５］分别报道了２例和１例社区

ＰＡＰ。从有限的文献中发现，社区获得性铜绿假单胞菌肺炎有

如下特点：（１）发病前无基础疾病，但是应努力寻找免疫力下降

的线索；（２）起病急骤，全身中毒症状重；（３）病灶均多在肺部

上叶，与结核病灶部位相似；（４）对抗菌药物敏感但普通培养细

菌仍阳性，只要症状体征能逐渐好转或消失，应坚持原抗菌药

物治疗，并在症状体征转阴后可出院；（５）病程长，一般在１个

月左右。不能按常规的广谱抗菌药物抗感染１周无效后轻易

否定诊断。
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·短篇及病例报道·

无血尿Ａｌｐｒｏｔ综合征延迟诊断１例并文献复习

陈?音，梁玉梅△

（湖南省人民医院肾内科，长沙４１０００６）

　　ｄｏｉ：１０．３９６９／ｊ．ｉｓｓｎ．１６７１８３４８．２０１３．２８．０５５ 文献标识码：Ｃ 文章编号：１６７１８３４８（２０１３）２８３４６３０２

　　Ａｌｐｏｒｔ综合征（Ａｌｐｏｒｔｓｙｎｄｒｏｍｅ，ＡＳ）又称“遗传性进行性

肾炎”、“眼耳肾综合征”，是一种 Ⅳ型胶原缺陷所致的遗传性

基底膜病变。以血尿，伴或不伴蛋白尿及肾功能减退，耳聋及

眼部病变为主要临床表现。作为青少年慢性肾衰竭的常见病

因，ＡＳ占到北美儿童透析患者的１．９％和肾移植患者的

２．３％
［１］。ＡＳ临床表现多样，容易误诊漏诊，尤其是临床表现

不典型的患者误诊率高。现将本科１例无血尿而以肾病综合

征为临床表现的ＡＳ病例报道如下，并结合文献进行讨论。

１　临床资料

患者，男，２０岁。因“水肿半年”于２０１０年１０月入院。患

者于２０１０年４月因受凉咽痛３ｄ后开始出现颜面及双下肢水

肿。不伴发热，皮疹，无血尿及尿量减少。于外院查尿蛋白（＋

＋＋），潜血（－），血清蛋白：２５ｇ／Ｌ，胆固醇（ＴＣＨＯ）：１０．４３

ｍｍｏｌ／Ｌ。诊断肾病综合征，予以泼尼松６０ｍｇ／ｄ口服治疗８

周，复查尿蛋白（＋＋＋），潜血（－），泼尼松逐渐减量。水肿进

行性加重，遂第一次入住本院。既往有听力下降。家族中母亲

有水肿及听力下降病史３０余年，曾于当地诊断“慢性肾小球肾

炎”，表哥有听力下降，均未予正规治疗。查体：血压（Ｂｐ）：

１２０／８０ｍｍＨｇ慢性病容，睑面水肿。心肺腹部查体无异常。

双下肢重度水肿。尿沉渣：红细胞（ＲＢＣ）小于８０００个／毫升，

蛋白（Ｐｒｏ）＋＋＋＋；血常规（ＢＲ）检查Ｈｂ：１６３ｇ／Ｌ；肾功能检

查尿素氮（ＢＵＮ）：４．９５ｍｍｏｌ／Ｌ，肌酐（Ｃｒ）：１１４μｍｏｌ／Ｌ；总蛋

白（ＴＰ）：３６ｇ／Ｌ，清蛋白（ＡＬＢ）：１５．２５ｇ／Ｌ，ＴＣＨＯ：１０．４３

ｍｍｏｌ／Ｌ；尿蛋白定量 ４．６ｇ／ｄ；红细胞沉降率（ＥＳＲ）：３６

ｍｍ／ｈ；Ｃ反应蛋白（ＣＲＰ）０．４７ｍｇ／Ｌ；补体Ｃ３：１．４２ｇ／Ｌ，补

体Ｃ４：０．２８ｇ／Ｌ；狼疮全套，输血前常规，乙肝全套均为阴性。

声导抗及纯音听阈：感音神经性耳聋。眼裂隙灯及眼底镜检

查：未见异常。肾活检：可见１３个肾小球，基底膜弥漫性空泡

变性，系膜细胞节段性轻度增生，Ｍａｓｓｏｎ染色未见明显嗜复红

蛋白沉积，肾小管空泡变性，肾间质未见明显改变，小动脉管壁

增厚，免疫组化示毛细血管壁ＩｇＧ（±）ＩｇＭ（＋）ＩｇＡ （＋）Ｃ３、

Ｃ４、Ｃ１ｑ、ＨＢｓＡｇ、ＨＢｃＡｇ均为阴性。符合微小病变性肾小球

病（图１）。

图１　　肾组织活检光镜表现

（ＰＡＭＭ及 ＭＡＳＳＯＮ染色×４００）

　　肾脏电镜超微病理诊断报告：肾小球毛细血管基底膜厚薄

不均，血管与血管间差异大，同一管腔基底膜厚薄不均，呈锯齿

样外观，放大１万倍下波动于１～３ｍｍ，个别毛细血管基底膜

分层，撕裂并插入．足突广泛融合，微绒毛化，系膜基质轻度增

生，肾间质水肿，大量胶原纤维增生，肾小管截面较小，符合ＡＳ

表现（图２），诊断为ＡＳ。予以利尿消肿，降脂抗凝，血管紧张
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素转换酶抑制剂（ＡＣＥ）Ⅰ类药物及冬虫夏草制剂降尿蛋白及

护肾，患者因经济原因要求出院。后于２０１１年１１月因水肿气

促再次入院，并出现肾功能不全，ＢＵＮ：１３．９ｍｍｏｌ／Ｌ，Ｃｒ：

１８８．９μｍｏｌ／Ｌ，尿沉渣：ＲＢＣ小于８０００个／毫升，Ｐｒｏ＋＋＋，

新发胸腔积液。药物利尿消肿治疗效果欠佳，加行透析单超脱

水治疗。水肿气促症状缓解后患者要求出院。

图２　　肾组织活检电镜表现

（ＰＡＭＭ及 ＭＡＳＳＯＮ染色×１００００）

２　讨　　论

ＡＳ为一种遗传性肾病，其发生与基底膜Ⅳ型胶原α链的

编码基因ＣＯＬ４Ａｎ突变有关。ＡＳ遗传方式８０％以上为Ｘ染

色体显性遗传（ＸＬｉｎｋｅｄｄｏｍｉｎａｎｔ，ＸＬ），１５％为常染色体隐

性遗传（ａｕｔｏｓｏｍａｌｒｅｃｅｓｓｉｖｅ，ＡＲ），常染色体显性遗传（ａｕｔｏｓｏ

ｍａｌｄｏｍｉｎａｎｔ，ＡＤ）和其他突变约为５％
［２］。

肾脏损害主要表现为反复血尿，不同程度蛋白尿和慢性肾

衰。血尿为患者最早及最突出的表现。Ｊａｉｓ等
［３］的研究显示，

１００％男性和９０％女性 ＸＬＡＳ患者出现持续镜下血尿。约

３０％ 患者蛋白尿发展到肾病综合征水平。既往研究均提示女

轻男重［４５］。ＸＬＡＳ的男性几乎全部发展为终末期肾病
［３］。

ＡＳ断标准最早由Ｆｌｉｎｔｅｒ于上世纪８０年代提出，最近美

国学者又提出了诊断 ＡＳ的 “２／６”条标准。无论哪项诊断标

准均强调血尿的存在，而肾活检电镜特征性改 变是诊断 ＡＳ

的 “金标准”。

ＡＳ缺乏有效的病因治疗。药物治疗主要目的是减少蛋白

尿并延缓肾衰进展［６７］。基因疗法作为治疗该病的未来趋势，

还有待进一步的探索。

分析本例患者首诊被误诊原因如下：（１）患者临床表现不

典型，特别是多次尿检无血尿，起病即出现大量蛋白尿。（２）对

ＡＳ认识不足。回顾已有的研究，虽然血尿是 ＡＳ最常见的肾

损害表现，但无血尿并不能排除该诊断。（３）忽视了病例资料

的收集，尤其是对家族史的收集。患者母亲有水肿及可疑肾炎

病史，母亲及表哥均有听力下降。这些资料能为遗传性肾病的

诊断提供线索。（４）在诊断思路方面，了解到患者有听力下降

及肾脏损害，遵循 “一元论”原则应首先考虑用ＡＳ解释两个系

统的症状，而不是首先考虑两个系统疾病并存。（５）未重视肾

活检。对于临床诊断肾综而激素疗效不佳者，光镜病理诊断和

临床表现不符者，应重视活检及电镜标本取样和观察。

由于ＡＳ后果严重，预后不佳，需要对其高度重视。及时

行肾活检光镜和超微结构检查可为诊断提供依据，从而避免一

些毒副作用大而疗效不确切的药物在青少年儿童患者中的应

用，并有助于确定合理的治疗方案。

参考文献：

［１］ ＫａｓｈｔａｎＣＥ．Ｆａｍｉｌｉａｌｈｅｍａｔｕｒｉａ［Ｊ］．ＰｅｄｉａｔｒＮｅｐｈｒｏｌ，

２００９，２４（１０）：１９５１１９５８．

［２］ ＨｅｒｔｚＪＭ．Ａｌｐｏｒｔｓｙｎｄｒｏｍｅ．Ｍｏｌｅｃｕｌａｒｇｅｎｅｔｉｃａｓｐｅｃｔｓ

［Ｊ］．ＤａｎＭｅｄＢｕｌｌ，２００９，５６（３）：１０５１５２．

［３］ＪａｉｓＪＰ，ＫｎｅｂｅｌｍａｎｎＢ，ＧｉａｔｒａｓＩ，ｅｔａｌ．ＸｌｉｎｋｅｄＡｌｐｏｒｔ

ｓｙｎｄｒｏｍｅ：ｎａｔｕｒａｌｈｉｓｔｏｒｙａｎｄｇｅｎｏｔｙｐｅｐｈｅｎｏｔｙｐｅｃｏｒｒｅ

ｌａｔｉｏｎｓｉｎｇｉｒｌｓａｎｄｗｏｍｅｎｂｅｌｏｎｇｉｎｇｔｏ１９５ｆａｍｉｌｉｅｓ：ａ

“ＥｕｒｏｐｅａｎＣｏｍｍｕｎｉｔｙＡｌｐｏｒｔＳｙｎｄｒｏｍｅＣｏｎｃｅｒｔｅｄＡｃ

ｔｉｏｎ”ｓｔｕｄｙ［Ｊ］．ＪＡｍＳｏｃＮｅｐｈｒｏｌ，２００３，１４（１０）：２６０３

２６１０．

［４］ ＡｒｒｏｎｄｅｌＣ，ＤｅｓｃｈêｎｅｓＧ，ＬｅＭｅｕｒＹ，ｅｔａｌ．Ａｌａｒｇｅｔａｎ

ｄｅｍｄｕｐｌｉｃａｔｉｏｎｗｉｔｈｉｎｔｈｅＣＯＬ４Ａ５ｇｅｎｅｉｓｒｅｓｐｏｎｓｉｂｌｅ

ｆｏｒｔｈｅｈｉｇｈｐｒｅｖａｌｅｎｃｅｏｆＡｌｐｏｒｔｓｙｎｄｒｏｍｅｉｎＦｒｅｎｃｈＰｏｌ

ｙｎｅｓｉａ［Ｊ］．ＫｉｄｎｅｙＩｎｔ，２００４，６５（６）：２０３０２０４０．

［５］ ＴｏｐａｌｏｇｌｕＲ，ＰｌａｎｔＫＥ，ＦｌｉｎｔｅｒＦ．ＡｎｏｖｅｌＧ４７２Ｒｍｕｔａ

ｔｉｏｎｉｎａＴｕｒｋｉｓｈｆａｍｉｌｙｗｉｔｈＸｌｉｎｋｅｄＡｌｐｏｒｔｓｙｎｄｒｏｍｅ

［Ｊ］．ＰｅｄｉａｔｒＮｅｐｈｒｏｌ，２０００，１４（６）：４８０４８１．

［６］ＬｉＪＧ，ＤｉｎｇＪ，ＷａｎｇＦ，ｅｔａｌ．Ｄｒｕｇｓｃｏｎｔｒｏｌｌｉｎｇｐｒｏｔｅｉｎｕｒｉａ

ｏｆｐａｔｉｅｎｔｓｗｉｔｈＡｌｐｏｒｔｓｙｎｄｒｏｍｅ［Ｊ］．ＷｏｒｌｄＪＰｅｄｉａｔｒ，

２００９，５（４）：３０８３１１．

［７］ ＧｒｏｓｓＯ，ＫａｓｈｔａｎＣＥ．Ｔｒｅａｔｍｅｎｔｏｆａｌｐｏｒｔｓｙｎｄｒｏｍｅ：ｂｅ

ｙｏｎｄａｎｉｍａｌｍｏｄｅｌｓ［Ｊ］．ＫｉｄｎｅｙＩｎｔ，２００９，７６（６）：５９９６０３．

（收稿日期：２０１３０５０９　修回日期：２０１３０６０３

檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶
檶
檶
檶
檶
檶
檶
檶
檶
檶
檶
檶
檶
檶

檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶檶
檶
檶
檶
檶
檶
檶
檶
檶
檶
檶
檶
檶
檶

殞

殞殞
殞

）

统计资料类型

统计资料共有三种类型：计量资料、计数资料和等级资料。按变量值性质可将统计资料分为定量资料和定性资料。

定量资料又称计量资料，指通过度量衡的方法，测量每一个观察单位的某项研究指标的量的大小，得到的一系列数据资

料，其特点为具有度量衡单位、多为连续性资料、可通过测量得到，如身高、红细胞计数、某一物质在人体内的浓度等有一定

单位的资料。

定性资料分为计数资料和等级资料。计数资料为将全体观测单位（受试对象）按某种性质或特征分组，然后分别清点各

组观察单位（受试对象）的个数，其特点是没有度量衡单位，多为间断性资料，如某研究根据患者性别将受试对象分为男性组

和女性组，男性组有７２例，女性组有７０例，即为计数资料。等级资料是介于计量资料和计数资料之间的一种资料，可通过

半定量的方法测量，其特点是每一个观察单位（受试对象）没有确切值，各组之间仅有性质上的差别或程度上的不同，如根据

某种药物的治疗效果，将患者分为治愈、好转、无效或死亡。
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