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%又名
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综合征"

S5?8C:E5aT29

A

29

综合征!是一种罕见的外胚层发

育异常的
Z

连锁显性遗传性皮肤疾病#该病呈特征性的皮肤

改变!伴发眼"骨骼系统和中枢神经系统发育缺陷等异常#目

前已证实该病的致病基因定位于
Z

^

$$

$

6!$

%和
Z

^

JX

$

6!J

%突

变引起#近年研究表明!位于
Z

^

JX

染色体的
,]#G4
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4S2:#

:273>45B?;E543?9

$

,PO0

%或称
6NG

基因突变是引起该病的主

要原因&

$
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!因此临床上多为女性患儿#作者将本院诊治的
$

例

在母体胎膜早破情况下的新生儿
6!

的诊治情况报道如下#
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临床资料
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患儿!女!

JC

!因/全身红斑伴水疱
JC

0于
J&$[

年
$$

月
J[

日
$&

)

$[

入住本院新生儿科#患儿系第
$

胎足月顺产!出生体

质量
JXX&

A

!

+

=A

49

评分
$B>7L

分!

(B>7$&

分!其母胎膜早

破
J)C

!其父母体健!非近亲结婚!否认传染病接触史!否认疫

区生活史!否认大疱病家族史#患儿自出生即有全身红斑伴水

疱!发病以来无发热!水疱不易搓破!无尖叫"烦躁不安等!大小

便未见异常#入院查体)神清!精神反应尚可!全身红斑!并在

红斑基础上出现黄豆
#

硬币大小薄壁水疱!疱液较浑浊偏脓性!

余查体无特殊#实验室检查)患儿入院当日查白细胞为
JXi

$&

L

(

%

!以中性为主!伴有嗜酸粒细胞增高*

V0MRY

$

V

)弓形

虫*

M

)风疹病毒*

R

)巨细胞病毒*

Y

)单纯疱疹病毒*

0

)其他病

原体%"病毒全套"

PS

病毒"免疫系列及自身免疫系列检查均未

见异常*疱液涂片"培养及血培养均未检出细菌"真菌#入院诊

断为新生儿脓疱疮"新生儿败血症#治疗上给予万古霉素联合

哌拉西林抗感染!丙种球蛋白支持#但治疗过程中患儿红斑及

疱疹反复!且有加重倾向!请皮肤科会诊考虑感染引起可能性

大!过敏亦需考虑!建议停用可疑药物哌拉西林!并予维生素
P

软膏及洁悠神外用对症治疗#调整抗生素为美罗培南联合万

古霉素!复查血象呈进行性下降!并恢复正常!出院时患儿疱疹

痂皮脱落!皮肤呈苔藓样改变!伴有色素沉着$图
$

%!确诊为新

生儿
6!

#头颅核磁共振成像$

OM6

%显示脑内多发损伤伴软化

灶$图
J

%#床旁眼底筛查报告显示右眼底弥漫深层网膜下出

血斑!左眼底少量出血斑#清醒脑电图示脑电功率
.

功率增高

改变#运动评估结果提示单调性全身运动$

!M

%!考虑自发性

全身运动轻度异常!臂"腿"颈和躯干的运动顺序单调#

图
$
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患儿上肢)躯干$

+

%及下肢$

S

%皮肤

图
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患儿脑
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的
V

$

.6

$

+

%及
V

J

.6

$

S

%轴面

D

"

讨
""

论

""
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是一种罕见的外胚层发育异常的
Z

连锁显性遗传性皮

肤疾病#该病呈特征性的皮肤改变!伴发眼"骨骼系统和中枢

神经系统发育缺陷等异常#该病例初期的临床表现与新生儿

脓疱疮极为类似&

$

'

!最初被误诊为新生儿脓疱疮#

一般情况下!当女婴有红斑"水疱呈线状排列!或水疱与疣

状皮损一起出现时!即可诊断为
6!

!若有特征性的色素沉着斑

更易诊断#

6!

患者在新生儿期发病的占
[&f

&

X(f

!约
(&f

以上病例在宫内或出生时就会出现皮肤损害#特征性皮疹是

新生儿
6!

的主要临床表现!大致可分为
)

期&

J

'

)第
$

期即红斑

水疱期!多发生于出出生时或生后
J

周内!红斑"丘疹"水疱呈

不规则线状排列!最初在四肢!以后可累及躯干!历时数周至数

月!疱液无细菌!有大量嗜酸粒细胞#第
J

期即疣状增生期!常

发生于生后
J

&

[

周!约有
J

(

K

的患儿由水疱期转入此期!皮肤

呈赘疣状或苔藓样改变!皮损一般在
$

岁左右消失!偶有持续

数年者#第
K

期即色素沉着期!多发生于出生后
$J

&

J[

周!此

期在躯干和四肢近端可见有广泛播散!如涡轮状"泼墨样或大

理石样色素沉着!色素沉着形成奇特图形是本病特征性改变!

可持续多年!然后消退#第
)

期即色素脱失期!从
$[

周到整个

儿童期#皮肤的各期损害常交叉出现!尽管有些病例未必有水

疱和疣状损害!但线状或涡轮状的色素沉着却必然会出现#特

征性皮疹是新生儿
6!

主要的临床诊断依据!皮肤活组织病理

学检查和
,PO0

基因检测对诊断不典型的新生儿
6!

十分重

要&

J

'

#本例患儿出生时胎膜早破时间较长!皮肤红斑伴水疱!

入院时查血象极高!这些病征指向新生儿脓疱疮!故入院时诊

断为该病#在予以抗感染治疗后!发现临床上皮损并无明显好

转#在确诊为新生儿
6!

后并进行相应的治疗得到好转!作者

回顾该病例!本例患儿入院时即处于红斑水疱期!

$

&

J

周皮肤

疱疹结痂"蜕皮!呈苔藓样!并伴有色素沉着!这表明皮损已进

入第
J

期疣状增生期#

此外!本病常伴有皮肤外脏器损害$占
(&f

以上%!如中枢

神经系统损害$癫痫"痉挛性麻痹"智力低下等%"眼睛$失明"斜

视"白内障"视神经萎缩"视网膜和玻璃体出血甚至视网膜剥

X$W

重庆医学
J&$X

年
J

月第
)W

卷第
(

期



离%"牙齿$缺齿"牙阻生"出牙迟缓"牙冠畸形等%"头发$不同程

度脱发"瘢痕形成%和指甲$偶尔萎缩%等损害&

K

'

!极少数患儿伴

有免疫缺陷"紊乱&

)#(

'

#临床研究显示
6!

的远期预后取决于皮

肤外其他系统受累情况!尤其是神经系统和眼部&

[

'

#本例患儿

头颅
OM6

显示颅脑损伤存在!且眼底筛查有出血斑!病程中有

抽搐发作!预后较差#

目前!对于本病尚无特殊有效的治疗方法!临床上主要以

对症治疗为主!在炎性疱疹期强调预防感染!加强皮肤护理!保

持干燥!并长期随访"监测!如有其他器官异常及时治疗!阻断

病情进展!改善预后#本文这例新生儿
6!

患儿!由于其母体胎

膜早破!最初被误诊为新生儿脓疱疮#因此!在具有围产期感

染因素存在时!应尤其注意本病与新生儿脓疱疮的鉴别诊断!

由此提高确诊率#
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YP

%是一种少见

的"易被误诊的自身免疫性疾病!首次被报道于
$L[[

年#它被

诊断为一种伴至少一种血清甲状腺抗体增高且无感染特征及

其他界定明确大脑病变的脑病&

$#J

'

#

YP

的血清学特征是高水

平的抗甲状腺过氧化物酶抗体$

V!0+T

%及抗甲状腺球蛋白抗

体$

V-+T

%

&

K

'

#虽然
YP

是一种以反复发作或进行性加重的

意识障碍"癫痫发作"认知功能损害"精神障碍为主要临床表现

的脑病!但也可有其他临床表现#本文报道以睡眠呼吸暂停低

通气综合征$

/+Y/

%为主要临床表现的
YP$

例!旨在提高对

本病的认识#

C

"

临床资料
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患者!男!

)L

岁!以/发作性意识丧失伴肢体抽搐"持续性

白天嗜睡
K;

0收入本院神经内科!

$X

年前患者因消瘦"焦虑情

绪在当地医院检测甲状腺功能异常!诊断为/甲状腺功能亢进

$甲亢%0!给予$K$碘治疗!半年后甲状腺功能恢复正常!未再诊

治#

K;

前无明显诱因于晨起后出现意识模糊!自查血糖
$J'&&

BB?5

(

%

!有目光呆滞!行走可"言语可!持续约
$&B>7

!至当地

医院后!出现肢体抽搐"呼之不应!伴双眼紧闭"口角分泌物!持

续约
(B>7

后症状好转!癫痫发作后继发白天嗜睡"异常鼾声"

睡眠时呼吸暂停"与他人对话时陷入睡眠状态!诊断为/癫痫0!

给予丙戊酸钠治疗
K;

!患者白天嗜睡等症状未见改善!至本院

就诊!发作后至今有睡眠增多!对答可!行走可!饮食可#体检)

神志清!精神差!计算力可#双眼球突出!双侧瞳孔等大等圆!

直径
JBB

!光反射灵敏#双侧角膜反射和头眼反射存在!四肢

肌张力可!四肢肌力
(

级!病理征未引出#双侧甲状腺体检正

常!心率
W[

次(分!心脏听诊无明显异常#入院后查血常规"尿

常规"大便常规均正常*腰椎穿刺压力正常!脑脊液常规"生化"

细胞学"病毒全套及抗
,#

甲基
#"#

天冬氨酸$

,O"+

%受体抗体

均未见明显异常!寡克隆区带阴性#游离三碘甲状腺原氨酸

K'))

=

B?5

(

%

$正常值
K'X&

&

W'&&

=

B?5

(

%

%"游离甲状腺素

K'LJ

=

B?5

(

%

$正常值
W'L&

&

$X')&

=

B?5

(

%

%"促甲状腺激素

JK')(

=

B?5

(

%

$正常值
&'K)

&

('[&

=

B?5

(

%

%"甲状腺球蛋白

&'(K

'

A

(

%

$正常值
K'(&

&

WW'&&E

A

(

%

%"抗
V!0+T$&$'L&

61

(

B%

$正常值
&

&

K)61

(

B%

%*抗
V-+TWJX'(&61

(

B%

$正

常值
&

&

$$(61

(

B%

%*头
OM6UOM+

显示左侧额叶异常信

号!为斑片状长
V

$

长
V

J

信号影!黑水像呈低信号!考虑陈旧

性病变伴软化灶!双侧额顶叶白质脱髓鞘!脑
OM+

未见明显

异常*脑电图示未见明显异常#甲状腺彩超示未见明显异常#

心电图示
V

波改变!性质待定#心脏彩超显示心内结构及功

能未见明显异常#胸部
RV

显示双肺炎症!双肺结节!考虑炎

症可能#多导睡眠图示呼吸暂停低通气指数$

+Y6

%

[('[

次(

小时!患者配偶诉患者白天睡眠增多"异常且响度大的鼾声及

睡眠时呼吸暂停!这些支持
/+Y/

诊断&

)

'

#由于患者胸部
RV

显示双肺炎症!双肺结节!考虑炎症可能!请呼吸科会诊!考虑

到患者无发热"咳嗽等相关症状!且其一般不会引起患者睡眠

呼吸暂停症状!可暂不予以治疗#结合患者临床表现"脑脊液

检查"多导睡眠图及抗
V!0+T

"抗
V-+T

结果!在排除其他疾

病的基础上!诊断伴甲减的
YP

#经患者知情同意!予大剂量

甲泼尼龙
(&&B

A

(

;

冲击
K;

后逐渐减量!并给予
$&&

'

A

左甲

状腺素钠控制甲减#患者的白日嗜睡"呼吸暂停"异常打鼾等

呼吸睡眠暂停症状在
J)C

内得到明显改善#治疗
$&;

后出院

时患者精神及睡眠恢复正常!再次进行多导睡眠图监测显示

+Y6

明显降低!患者的抗甲状腺过氧化物酶抗体"抗甲状腺球

蛋白抗体明显降低并在正常范围内#院外继续口服泼尼松
[&

L$W

重庆医学
J&$X

年
J

月第
)W

卷第
(

期


