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!""$ 年 ; !""# 年我院先后收治 ! 例 1/2))2
<’=/*综合症!现报告如下"
病例 >!女!!> 3!因阵发性发绀 !> 3!呼吸暂停

>次入院"患儿孕 ?!周剖腹产出生!无出生窒息史!
有羊水污染#程度不详$!出生后发现喂奶时颜面及
口唇发绀!似呛咳!将其头朝下或俯卧头低位后可缓
解!每日发作次数不详!喂奶后或仰卧位时易发作%
在当地医院予鼻导管吸氧可改善" 住院期间曾突然
出现心跳&呼吸停止伴全身发绀!予复苏囊加压给
氧!胸外心脏按压!> @ >" """ 肾上腺素治疗!行气管
插管时!直接喉镜下未见气管口!考虑咽喉部畸形!
转入我院" 其外婆&舅舅均有小下颌!但无呼吸困难
症状" 体查’A %#!B< ?" 次 C 分!D< >?" 次 C 分!E4
%9%% F6!哭声嘶哑!有明显三凹症!下颌小!高腭弓!
胸腹部检查无异常体征!双肺呼吸音稍粗!四肢肌张
力偏高! 原始反射不完全" 1D #9?!>!1.G! ?> HH
D6B1G! ?%9$ HH D6!D.G% I!$9! HH’, C JBKL >9$
HH’, C J"胸片’双肺小片状阴影!纹理增粗&模糊"染
色体及巨细胞病毒检测均正常 " 诊断为!1/2))2
<’=/* 综合症("新生儿肺炎% 予气管插管!插管时
见舌后坠!气管口暴露欠佳!插管困难!遂取俯卧位!
予外压环状软骨插入% 治疗 % 3 后因家长放弃治疗
于出院后 ! 3死亡%
病例 !!男!%% M!因气促!发绀伴口吐白沫 %" M

入院% 患儿孕 %N周因羊水早破 ! 3剖腹产出生% 无
出生窒息史O 吸吮及吞咽能力差% 体查’A %P9%!!<
$?次 C分!D< >?! 次 C分!K1 ## C ?P HH D6!胸廓稍
隆起!呼吸急促!可见三凹征!腭裂!小下颌!肺部闻
及较多的湿罗音!仰卧位时呼吸困难较重!侧卧位及
俯卧位时可改善% 直接喉镜下观察气管口暴露不充
分% 给予体位治疗及管饲喂养!病情好转出院%
讨论 1/2))2 <’=/* 综合症为常染色体显性

遗传病!以下颌骨小&舌后坠为主要临床表现!发生
率约占新生儿的五万分之一% 本病与宫内巨细胞病
毒感染有关Q>R% 感染发生越早!胎儿受累越重% 如发

生在孕 P周以前! 将出现下颌发育不良! 舌向后移
位! 以致腭棚后部关闭不良! 后部腭裂及悬雍垂分
叉%病例 >有明显的家族性!但染色体及巨细胞病毒
检查均为阴性%小颌畸形&舌根下垂和吸气性呼吸道
梗阻三者并存时可诊断为 1/2))2 <’=/* 综合症 Q!R!常
出现在新生儿期和婴儿期%患者呈鸟状面容!舌根后
垂阻塞呼吸道可致吸气性呼吸困难! 呼吸时喉部出
现鼾音&紫绀及三凹征%喂养困难易呛咳% 症状常轻
重不一!轻者可自己吸吮!俯卧时无呼吸困难(重者
需鼻饲和气管插管% !$S ; N!S的患者合并其他畸
形Q?R!如颅面部畸形!肌肉骨骼畸形!心血管畸形等!
以腭裂最常见!发生率约为 T"S ; $NSQTR%另外!还可
伴有智力低下&染色体异常等Q$R% 治疗上可采取以下
措施’轻者可俯卧!头部戴弹性帽!将帽顶悬吊于床
上方!并可用这种姿势喂奶!此姿势可减轻舌根下垂
的程度而缓解症状!患者出生后如能获得充分的营
养! 小颌畸形能在 $ ; N 个月内发育到接近正常%
>?S ; $$"的患者需要手术治疗Q!R!最常用的方法是
将舌尖牵出缝合于下唇形成舌唇黏连! 目的是阻止
舌根后坠!宜早期进行!以改善患者的缺氧症状(舌
骨下颌骨固定术也可阻止舌根后坠! 但手术时插管
困难!手术后影响下颌骨的发育(呼吸道梗阻严重者
需行气管切开术!并给予间歇正压呼吸(腭裂修补术
可于 % ; ? 岁后进行 % 本病死亡率可高达 %"S ;
$T"! 早产和合并有其他畸形是引起本病死亡的主
要原因%
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