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·病例报告·

婴幼儿糖原累积症Ⅰａ型合并泌尿系结石３例
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【摘要】　 糖原累积症（ｇｌｙｃｏｇｅｎｓｔｏｒａｇｅｄｉｓｅａｓｅ，ＧＳＤ）是先天性酶缺陷所致糖原代谢异常相关的一
种常染色体隐性遗传病。本研究以浙江大学医学院附属儿童医院２０１９年１月１日至２０２０年１２月３０
日收治的３例糖原累积症Ⅰα型合并泌尿系结石患儿为研究对象，对３例患儿的临床资料、辅助检查、
治疗经过进行回顾性分析。

【关键词】　 糖原累积症／诊断；糖原累积症／治疗；肾结石／诊断；肾结石／治疗
基金项目：浙江省医药卫生厅科技面上项目（２０１９ＫＹ４４１）
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　　糖原累积症（ｇｌｙｃｏｇｅｎｓｔｏｒａｇｅｄｉｓｅａｓｅ，ＧＳＤ）是先天性酶
缺陷所致糖原代谢异常相关的一种常染色体隐性遗传病，根

据酶缺陷不同至少可分为１２种类型，其中Ⅰ型最常见，发病
率为１／４０００００～１／１０００００，Ⅰ型又可进一步分为Ⅰａ和Ⅰｂ
亚型，其中Ⅰａ型约占８０％［１］。ＧＳＤⅠａ型患儿可出现泌尿
系结石，近年来儿童泌尿系结石发病率逐年上升［２－６］。但

ＧＳＤⅠａ型合并泌尿系结石多见于青少年及成年人，儿童少
见。本文回顾性分析浙江大学医学院附属儿童医院２０１９年
１月１日至２０２０年１２月３０日收治的３例婴幼儿ＧＳＤⅠａ型
合并泌尿系结石患儿临床资料，探讨其临床特点、诊断及治

疗方法。

病例１：女，２岁１０个月，因“哭闹伴尿色异常１ｄ”入院，
基因检测确诊为ＧＳＤⅠａ型２年３个月。患儿入院前１ｄ无
明显诱因出现哭闹、尿色异常（呈洗肉水样），无发热等其他

症状。体格检查：双肾区无叩痛，尿道口有分泌物。辅助检

查：白细胞计数１２．４８×１０９／Ｌ，淋巴细胞５４．６％，中性粒细胞
３３．９％，肌酐３７ｕｍｏｌ／Ｌ，尿酸１０６ｕｍｏｌ／Ｌ；尿常规显示隐血
＋＋＋，每高倍镜视野下红细胞计数 ＞２００、白细胞计数 ＞
１６；尿培养阴性；尿钙０．６８ｍｍｏｌ／Ｌ，尿肌酐 ６６９ｕｍｏｌ／Ｌ，尿
钙／肌酐０．３６；尿结石成分为尿氨铵；泌尿系Ｂ超显示双肾皮
质回声增强，右肾结石０．５１ｃｍ×０．４３ｃｍ，左侧输尿管上段
可探及两枚强回声团，一枚位于移行处，一枚距肾盂约０．５
ｃｍ，直径分别为１．１ｃｍ及０．７ｃｍ；腹部ＣＴ显示左侧输尿管
上段多发结石伴左肾积水，右肾结石。

病例２：男，２岁６个月，因“间断血尿１０ｄ”入院，基因检
测确诊为 ＧＳＤⅠａ型１年７个月。患儿入院１０ｄ后无明显
诱因出现阵发性肉眼血尿，间歇期尿色黄，无尿频、尿急、尿

痛，无发热、呕吐、腹泻。查体无阳性体征。辅助检查：白细

胞计数６．８０×１０９／Ｌ，淋巴细胞６４％，中性粒细胞２５．１％；血
气分析：酸碱度７．２４，碳酸氢根 －１１．１ｍｍｏｌ／Ｌ，标准碱剩余
为－１３．３ｍｍｏｌ／Ｌ；血糖３．１ｍｍｏｌ／Ｌ；肌酐 ５４ｕｍｏｌ／Ｌ，尿酸
１２４ｕｍｏｌ／Ｌ；尿常规：隐血＋＋＋，每高倍镜视野下尿红细胞
计数＞１５０；尿钙４．９６ｍｍｏｌ／Ｌ，尿肌酐５７２０ｕｍｏｌ／Ｌ，尿钙／肌
酐０．３１；泌尿系Ｂ超显示双肾皮质回声增强，右肾结石直径
０．２７ｃｍ。ＣＴ提示右肾及右侧输尿管近端结石。

病例３：男，３岁１０个月，因“呕吐４ｄ、血尿１ｄ”入院，基
因检测确诊ＧＳＤⅠａ型２年１个月。患儿入院前４ｄ无明显
诱因出现呕吐；伴有腹痛，以脐周为主，可自行缓解；发热，最

高体温４２．０℃，每日热峰３次。体格检查：咽部充血，腹部膨
隆，腹部压痛、无反跳痛，肾区无叩痛。辅助检查：白细胞计

数１６．０８×１０９／Ｌ，淋巴细胞２３．４％，中性粒细胞６８．６％，超敏
Ｃ反应蛋白４３．５９ｍｇ／Ｌ；肌酐２５ｕｍｏｌ／Ｌ，尿酸４４２ｕｍｏｌ／Ｌ；血
气分析：酸碱度７．２８，碳酸氢根 －１８．１ｍｍｏｌ／Ｌ，标准碱剩余
－１４．３ｍｍｏｌ／Ｌ；尿常规：隐血 ＋＋，每高倍镜视野下尿红细
胞计数＞１００；泌尿系Ｂ超显示双肾集合系统内强回声，左右
肾集合系统数处强回声光团，左侧直径０．６７ｃｍ，右侧直径
０．５８ｃｍ。未行ＣＴ检查。



图１　糖原累积症Ⅰａ型合并泌尿系结
石病例１ＣＴ图片　左侧输尿管上段多
发结石伴左肾积水，右肾结石　图２　
糖原累积症Ⅰａ型合并泌尿系结石病
例２ＣＴ图片　右肾及右侧输尿管近端
结石
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３例ＧＳＤⅠａ型患儿均合并肾脏结石；病例１伴有尿路
感染，病例２伴有代谢性酸中毒、低血糖，病例３伴有胃肠道
感染。治疗方案：病例１予头孢呋辛抗感染，碳酸氢钠碱化
尿液，消旋山莨菪碱解痉治疗；病例２予碳酸氢钠碱化尿液，
生玉米粉维持血糖稳定；病例３予注射用氨苄西林钠舒巴坦
钠抗感染，消旋山莨菪碱解痉，碳酸氢钠碱化尿液以及别嘌

醇缓释片降尿酸处理。

３例患儿住院８～１１ｄ，急性期症状均得到纠正，血常规、
尿常规、血气分析以及血糖指标稳定后出院。出院后均予枸

橼酸钾溶液口服，长期玉米淀粉代餐预防低血糖。随访６个
月，３例尿常规检测均正常；每２个月复查泌尿系 Ｂ超１次，
均未见结石明显增大、增多，血糖控制良好，生长发育维持在

正常水平。

　　讨论　泌尿系结石临床表现为血尿、腹痛、反复尿路感
染及急性尿路梗阻等症状，严重时可导致急性、慢性肾功能

不全等［７］。ＧＳＤⅠａ是因Ｇ６ＰＣ基因突变导致葡萄糖６磷酸
酶ａ缺陷，继而引起肝细胞微粒体缺陷［８］。临床主要表现为

空腹低血糖、高脂血症、高尿酸血症、高乳酸血症、痛风、结石

等，少数表现为肾功能不全。ＧＳＤⅠａ型合并泌尿系结石的
确切机制尚不清楚，本组病例１存在尿路感染，其结石成份
为尿酸铵；病例２、病例３存在慢性酸中毒，病例３有高尿酸
血症，尿液中枸橼酸含量降低，尿酸含量升高。既往研究认

为，慢性酸中毒、高尿酸血症和感染是泌尿系结石形成的有

利条件，但 ＧＳＤⅠａ型患儿的结石形成原因还需进一步
研究［９］。

泌尿系结石患儿（尤其是婴幼儿）常因结石嵌顿于尿路

而引起哭闹、烦躁不安。本组３例 ＧＳＤⅠａ型合并泌尿系结
石的患儿均为幼儿，起病形式多样。病例１以哭闹伴血尿就
诊，为泌尿系结石常见的嵌顿表现，易引起家长及医生重视；

病例２仅表现为间歇血尿，未引起家长重视而延误诊断；病
例３以呕吐就诊，诊治过程中出现血尿。值得一提的是，ＧＳＤ
Ⅰａ型患儿由于肝脏、肾脏和肠黏膜葡萄糖６磷酸酶活性均
较低，导致葡萄糖６磷酸转化为葡萄糖的能力不足，从而导
致低血糖；患儿常表现为哭闹、烦躁不安。由于该病临床少

见，临床医生（特别是外科医生）对原发病的临床特征认识不

足，往往误以为是结石引起疼痛导致患儿哭闹、烦躁不安，以

致低血糖处理不及时而造成不可逆的脑损伤。

目前临床上针对泌尿系结石的治疗方法较多，如药物治

疗、体外冲击波碎石、手术治疗等。微创手术效果较好，但并

发症不可忽视［１０］。经基因检测诊断为遗传性泌尿系结石的

患儿往往结石多发，治疗难度大，容易复发，治疗效果不

佳［１１－１６］。预防结石复发的措施包括大量饮水、调整尿液酸

碱度以及药物干预等。医生应根据引起结石的病因，采用个

体化预防方案，以减少泌尿系结石的发生或复发［１７］。

综上所述，婴幼儿ＧＳＤⅠａ型合并泌尿系结石临床表现
多样，特异性低，容易误诊，应早期评估血液生化检查以及

２４小时尿液结石危险成分分析结果，加强泌尿系结石的预
防；对于已明确合并结石的患儿，应及时行结石成分分析，以

精准制定个性化随访方案；同时临床医师应加强对该病的认

识，做好患儿家属的健康宣教，努力改善预后。
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临床注册研究方案设计要点

临床注册研究采用先设计后收集临床资料的前瞻性研究方法，在保证研究对象和临床资料同质性、完

整性的基础上，兼容回顾性临床研究贴近临床、适应多种临床研究需要的优点。但是，临床注册研究实施方

案设计时要注意以下几个问题。第一，要全面综合考虑各方面的要求和实施操作的可行性，将今后各种可

能的临床研究需求纳入实施方案的覆盖范围。第二，临床注册研究的对象以单病种或综合征为基础，但是

难点在于如何选择对照，这需要结合所研究疾病的诊断、治疗、预后、病因研究的需求等多方面因素予以综

合考虑。第三，临床研究方案指标体系的设计原则是尽可能简单，因为临床注册研究是一项常态化工作，在

临床平台上实施必须有足够的可行性，同时选取的指标应尽量具有代表性。


