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【摘 要】 目的 分析小儿肝豆状核变性临床误诊的原因以及因误诊而对治疗效果的影响。方法 回顾分析初

次住院的患儿，分为临床误诊、诊断不明和近期确诊三组，并对各组误诊误治有关资料进行统计学分析。结果

"$"例中!%(例入院前被长期误诊（’&,)-），’!例长期诊断不明（%+,"-），仅&+例（!’,&-）能在首发症状出现"
个月内获得正确诊断。被长期误诊的!%(例中误诊病名多达’#余种，最常见的依次为各种类型肝炎、肝硬化和

（或）腹水、脾肿大、脾功能亢进、关节炎、肾炎及脑炎（或脑病）等，共"+(例次。治疗前后三组间的严重程度及治

疗效果对比有显著差异（!"#,#%）。结论 本病易被长期误诊或诊断不明，早期治疗对预后至关重要。建议对

具有上述易被误诊疾病症状的患儿常规行角膜.*/环及铜代谢检查，以免误诊误治。
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肝豆状核变性（2JK）为常染色体隐性遗传的铜代谢障

碍疾病，多于青少年时期发病，临床上极易误诊。现将我院

收治的来自全国各地的"$"例小儿2JK进行回顾分析，对

误诊有关的问题进行研究探讨。

% 对象与方法

%,% 对象 系%&&+年%月至!###年%!月间初次住我院

患儿，入我院后诊断均符合2JK诊断标准［%］。分组：对患

儿出现首发症状后，就诊!个以上医院且诊断过程超过"

个月仍诊断错误者列为临床误诊组、未能诊断者列为诊断

不明组，"个月内能确诊者列为近期确诊组。

%,! 方法 入我院后临床分型采用杨氏分型法［%］，治疗采

用二巯丙磺酸钠、青霉胺等重金属络合剂及中药肝豆片等

中西医结合驱铜)$%#周，有并发症者加用对症治疗。疗

效判断标准按改良Q78>A63:9严重程度分级（由轻至重，分

为#$’级）：症状体征改善#%级为好转，无变化或加重者

为无效［%］。

%," 统计方法 采用RSRR软件行.检验及!!检验。

! 结果

!,% 临 床 资 料 "$"例 患 儿 分 为 临 床 误 诊 组!%(例

（’&,)-），诊断不明组’!例（%+,"-），近期确诊组&+例

·#!(· 中国实用儿科杂志!##%年%!月 第%$卷 第%!期

万方数据



（!"#$%）。

!#&#& 临床误诊组 !&’例中，男&()例，女*&例；年龄)
!&+岁。临床分型：脑型&,)例（包括 -./012型’&例、假

性硬化型!例、扭转痉挛型!+例、舞蹈3手足徐动型*例、

精神障碍型&例），内脏型’)例（包括肝型)!例、腹型&,
例、肾型+例），脑3内脏型(!例，骨3肌型(例。首发症状：

肝症状&+*例（)*#!%，包括肝肿大、黄疸、肝功能异常、肝

硬化、腹 水、脾 肿 大、脾 功 能 亢 进 等），骨 关 节 症 状(!例

（&+#’%，包括关节疼痛、变形、骨质疏松、病理性骨折、佝偻

病等），肾症状起病&’例（’#*%，包括水肿、血尿、蛋白尿

等），脑症状&(例（)#,%，包括流涎、言语不清、吞咽缓慢、

震颤、肌僵直、扭转痉挛、舞蹈3手足徐动、癫疒间、精神异常

等），其他症状’例（(#!%，包括长期鼻衄、溶血性贫血、紫

癜、发热、皮肤变黑等）。首发症状以肝、肾及骨关节等非脑

损害 表 现 最 为 常 见（$+#,%），脑 损 害 症 状 起 病 者 仅 占

)#,%。首发症状出现年龄为&#"!&+岁，平均（*#!4!#*）

岁。首发症状出现到确诊时间为+个月至&&年，平均（!#’
4!#)）年。被误诊疾病的名称及例次构成见表&。

表& !&’例小儿567(+’

!!!

例次误诊病名及例次构成

!!!

病名 例次 病名 例次

消化系统（"’#)%） !,, 血液系统（"#!%）
!!!

&*

各型急慢性肝炎 &!" 各种贫血
!!!

&!

各种肝硬化及（或）腹水($ 血小板减少性紫癜

!!!

(

脾肿大及（或）脾亢 !, 过敏性紫癜

!!!

!

急慢性胆囊炎 + 白血病

!!!

&

上消化道出血 ! 神经系统（+#$%）

!!!

&’

门静脉高压症 ! 各种脑炎及脑病

!!!

)

消化性溃疡 ! 特发性肌张力障碍

!!!

!

肝性脑病 ! 小舞蹈病

!!!

!

原发性肝癌 ! 少年性帕金森病

!!!

!

肝肾综合征 & 癫疒间

!!!

!

原发性腹膜炎 & 脑发育不全

!!!

!

运动系统（&+#&%） +$ 多发性抽动

!!!

&

各种关节炎 (" 内分泌系统（&#’%）

!!!

)

病理性骨折 * 甲状腺功能亢进

!!!

!

骨质疏松症 ( 肾上腺功能减退症

!!!

!

佝偻病 ! 甲状旁腺功能减退症

!!!

!

滑膜炎 & 精神疾病（&#+%）

!!!

"

泌尿系统（*#+%） !$ 小儿精神分裂症

!!!

(

各种急慢性肾炎 !) 神经症

!!!

!

各型肾病 ! 其他（)#)%）

!!!

!(

肾小管性酸中毒 & （鼻衄、舌系带短等） !(

!#&#! 诊断不明组 "!例中，男(,例，女!!例，年龄)!

&+岁。分型：脑型+(例（其中-./012型(!例、扭转痉挛型

*例、舞蹈3手足徐动型(例），内脏型"例（均为肝型），脑内

脏型(例，脊髓型&例。首发症状：脑症状+*例（$!#(%），

肝症状+例（’#*%）。首发症状出现年龄为)!&(岁，平均

（&&#,4&#)）岁。首发症状到确诊时间为+个月至(年，平

均（,#$4,#’）年。

!#&#(近期确诊组 $+例中，男)"例，女!$例，年龄&#"
!&+岁。临床分型：脑型),例（其中-./012型+(例、扭转

痉挛型&!例、舞蹈3手足徐动型"例），内脏型(,例（包括

肝型!$例、腹型&例），脑内脏型+例。首发症状：脑症状

)!例（)#,%），肝症状(!例（(+#,%）。首发症状出现年龄

为&#"!&+岁，平均（&,#)4!#(）岁。首发症状出现到确诊

时间&周至(个月，平均（&#"4,#$）个月。

!#!治疗结果 驱铜治疗前后严重程度和疗效对比见表!。

表! 三组小儿567驱铜治疗前后严重程度和疗效对比

例数 疗前分级 疗后分级 有效例数

临床误诊组!&’ !#"$4,#$&&） &#’)4&#,)!） &*"（*"#!%）(）

诊断不明组"! !#""4,#*&&） &#)&4,#’)!） +)（**#"%）

近期确诊组$+ !#,$4&#,) &#!*4,#$!!） $,（$"#’%）

注：&）与近期确诊组对比有非常显著差异（!",#,&），!）与疗

前对比有非常显著差异（!",#,&），(）与近期确诊组对比有显著

差异（!",#,"）

( 讨论

(8& 567往往因其铜离子在体内各脏器异常沉积的部位

及速度不同，而导致各系统损害的先后和程度各异，其起病

症状复杂多变，故发病早期常被误诊［!］。我们观察到小儿

567在外院被误诊的疾病涉及消化、运动、泌尿、血液、神

经、内分泌及其他系统，多达",余种，最常见的依次为各型

肝炎、肝硬化及（或）腹水、脾肿大、脾功能亢进、关节炎、肾

炎等，被误诊的神经科病种以脑炎或 脑 病 多 见。()(例

567患儿中临床误诊者竟达"$#*%，如加上诊断不明的

&+#(%，则近(／+的患儿不能及时正确诊治，误诊率远较国

外报道的!*#,%为高［(］。我国程玉麟等早在&$(!年就首

先对567进行过报道，在&$"’年后陆续又有较多的文献

述及本病［+、"］，小儿567误诊的报道亦不少见［)!$］，但迄

今其误诊率仍居高不下，说明我国医疗界对本病重视不够。

(#! 误诊者首发症状以肝、肾、骨关节、血液等系统损害表

现居多，占$+#,%，而长期诊断不明组则以脑（尤其锥体外

系）症状起病为主，达$!#(%，由此可见非脑症状起病者易

被长期误诊，而脑症状起病者则往往长期诊断不明。但值

得注意的是，以精神症状及癫疒间发作为首发症状者无一例

外均被误诊。究其原因，以肝、肾、骨关节、血液等系统症状

起病的大多数患儿常就诊于当地儿、内、传染、中医等科室，

接诊医生对本病认识不足易被误诊。而以脑损害症状起病

者往往因基层医院缺少神经科医师或实验室条件所限而长
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期诊断不明。

在!"#病程中，往往有数个系统多个脏器先后受损。

如大多数以肝症状为首发症状的临床误诊组起病年龄为

（$%&’&%$）岁，而主要以脑症状为首发症状的诊断不明组

及近期确诊组起病年龄分别为（((%)’(%*）岁和（()%*’
&%+）岁，前者与后两者对比发病时间差异有非常显著意义

（!,-%)-(，-%&$*，"!)%)(），提示脑损害症状出现时间

往往较肝损害出现迟&!+年。正因为如此，一个患儿可被

多次误诊，如临床误诊组被误诊频次达+.-次，每人误诊(
!+种，平均(%/0种（次）。临床上单个脏器损害时易被误

诊，常在继发其他脏器如脑（尤其是锥体外系）等损害时临

床医师方考虑到!"#的诊断。

!"#若能早期诊治，可使大多数患儿获得长期临床缓

解，保持正常的生活、学习和工作能力。倘若长期误诊误

治，铜离子在患儿体内大量蓄积，引起不可逆脏器损害，病

人最终出现痴呆、不能言语和进食、四肢重度挛缩，及（或）

肝性脑病、高度腹水、上消化道大出血、严重感染等并发症，

危及患者生命。治疗前临床误诊组及诊断不明组严重程度

明显较近期诊断组为重（!,.%&&0，&%-(0，"!)%)(），治

疗后有效率亦较近期确诊组明显为低（!&,-%)/*，"!
)%)/），由此说明早期诊断和及时治疗对预后至关重要。另

外，本组被误诊的患儿中*例因脾功能亢进在确诊前曾行

脾切除术，&例构语障碍者被误诊为舌系带过短曾行手术

治疗，(例因流涎诊断为扁桃体肿大行扁桃体摘除，结果

患儿均在术后不久出现脑症状或原有的脑症状迅速加重。

综上所述，小儿!"#极易被误诊或长期诊断不明，而早期

驱铜治疗对疾病预后又至关重要。因此，建议对具有上述

易被误诊疾病症状者常规行角膜123环及铜代谢检查以

免误诊误治。
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短篇报道

巨 大 肾 性 非 霍 奇 金 恶 性 淋 巴 瘤(例

谢桂安

作者单位：湖南省怀化市第一人民医

院（.($)))）

患儿男，(.个月。因腹部包块&
个月于(00$年(月-日入院。&个月

前发现患儿腹部两侧各有一包块，渐增

大，尿量增多，无血尿，无发热。查体：

发育及营养一般，皮肤巩膜无黄染，无

出血点及瘀斑。全身有黄豆大小浅表

淋巴结多枚。重度贫血貌。心肺正常。

腹膨大，肝右肋下.HJ，剑突下.%/HJ，

质中、边钝。脾左肋下+HJ。两侧腹部

各扪及(+HJS(&HJ包块，表面凹凸不

平，质硬，位置深。腹水征（2）。双下

肢轻度凹陷性水肿。神经系统检查正

常。血 常 规 !T*)Q／"，EU<(&%.S
()0／"，A"V-&S()0／"，网 织 红 细 胞

)%)(。尿常规正常。腹部U超：肝内光

点多，脾大，双肾明显增大，双肾皮质回

声增强，皮质内多个回声较低实性光

团，集合系统结构不清。骨髓检查：粒、

红系统均受抑，巨核细胞未见，淋巴系

统增生显著，胞浆少，核优势明显，部分

可见空泡，呈白血肉瘤样改变。入院后

输全血(次及给予<WIA方案化疗，化

疗当日出现腹痛，半小时后呼吸突然停

止，随即心跳停止，死亡。死亡后立即

行腰穿查脑脊液结果正常。

尸解所见：肠系膜淋巴结如核桃大

小 数 十 枚。 肝 肋 下.%/HJ，剑 突 下

/HJ，光 滑，右 叶 边 缘 有 小 块 出 血 灶。

脾左肋下*HJ，光 滑。右 肾(&)JJS
$)JJS(&)JJ，左肾(&/JJS$)JJ
S(&)JJ，各重.$)Q，酱红色，表面凹

凸不平，包膜下散在黄豆大小出血斑及

坏死灶，切开见肾皮质厚/$JJ，呈鱼

肉状，其内散在黄豆大小出血灶。病理

诊断：淋巴结及双肾弥漫性非霍奇金恶

性淋巴瘤。

讨论：小儿非霍奇金恶性淋巴瘤是

细胞分化极差的肿瘤，约$)X起源于

淋巴组织。此病进展迅速，早期可广泛

浸润。本例有全身淋巴结、肝脾及双肾

肿大，有贫血、血小板减少及骨髓改变，

符合广泛浸润。本例以腹腔肿块为主

症，尸解证实为肿大双肾，各重.$)Q，

而年龄仅(.个月，如此肿大当属罕见。
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（本文编辑：郭继龙）
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