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!"病例介绍

患儿&女&' 个月&因)反复发热 ) 月余*于 "#$%,

#8,$' 入院' 患儿系第 $ 胎&第 $ 产&孕 <&

B'周&单

胎&因)羊水偏少*行剖宫产&CD1.E评分不详&出生

体重 < '## 1&无窒息史' 出生后 )( 5 出现黄疸&予

蓝光照射治疗后黄疸消退' 出生后混合喂养&以配

方奶喂养为主' 母孕 $% 周时有上呼吸道感染病史&

有肝炎)小三阳*病史&孕期无特殊服药史' 非近亲

结婚&否认家族性遗传病史' 患儿于出生后 $( ? 出

现发热&至外院就诊&诊断!#$$新生儿肺炎(#"$新

生儿败血症(#<$左侧嵌顿性腹股沟疝' 住院期间

在全麻下行左侧疝囊高位结扎+左侧嵌顿疝手法复

位+左侧腹股沟探查术&其间出现两次高热后惊厥

#具体情况不详$' 在外院行各项检查&脑脊液常

规!白细胞总数 <8 F$#

8

@G(脑脊液生化!葡萄糖

"><' --30@G(头颅H=I+脑电图!未见异常(左侧髂

后皮肤活检病理!表皮局灶稍角化过度' 真皮可见

毛囊+汗腺+皮脂腺及其导管等附属器' 经抗感染等

治疗后仍反复发热&且体温随环境温度升高而升高&

汗出不明显' 后为寻求中医治疗&至我院就诊' 入

院时观察发现患儿发育落后&抬头不稳&能独自翻

身&不能独坐' 查体!前囟大小为 $>' :-F$>' :-&

平软' 后囟未及' 四肢肌张力偏高&握持反射存在'

入院后完善心脏超声+肝胆脾胰超声等检查未见明

显异常' 经中医益气养阴等治疗后仍有低热&予办

理出院&建议其出院后复查头颅 H=I&进行基因检

测' 出院后患儿仍反复发热&< 个月后再次入住我

院' 入院查体!舌下可见一约 $' --F$' --类圆

形溃疡面&四肢肌张力偏高&痛觉反应迟钝' 患儿此

次入院后发现有舌咬伤&入院前有手指端咬伤&现已

痊愈' 患儿体温随环境温度升高而升高&皮肤无明

显汗出&痛觉反应迟钝&且有啃咬舌头及手指端等自

残行为' 在征得患儿父母同意并签署知情同意书

后&抽取患儿及其父母血液标本&标本委托武汉血液

肿瘤分子特检技术研究中心检测' 检测到以下基因

突变JK=L$#JHM##"'"&!NO36$8!:9P"#()K!D>Q8&'G$&

为纯合突变&其父母均为杂合突变' 生物信息软件

预测其致病可能性大' 结合患儿病史及基因检测&

诊断为先天性无痛无汗症#:361N6/R.0/64N64/R/S/RTR3

D./6 U/R5 .65/?E34/4&PIQC$'

#"讨论

#$!"PIQC又称为遗传性感觉和自主神经障碍
!

型&

是一种无汗及对疼痛刺激无反应的遗传性疾病' 患

者无汗&痛觉消失&临床表现为反复发热+发育迟缓&

随着年龄的增长&特别是萌牙长出以后&容易发生自

残行为' 本病由 VU.64R36 在 $&8< 年首次提出"$%

'

PIQC为常染色体隐性遗传性疾病&发病率低&根据

目前报道此病发病率约为 $@"' ###

""%

' 本病虽然在

很多种族中均有报道&但主要集中在日本及以色列"<%

'

据 "##& 年资料&日本有 $<# W"$# 人患有 PIQC

")%

'

本病发病机制目前尚不明确&临床表现形式多样&目

前很多的临床报道显示大部分患者以不明原因长期

发热为首发症状' 其主要临床表现!#$$发热' 多

数患儿以长期反复发热为首发症状就诊&其发热多

为非感染性&予抗感染及退热药治疗效果差&体温受

环境温度影响&可采用降低环境温度等物理降温'

超过 "#X的PIQC患儿会在 < 岁前因为发热死亡"'%

'

#"$感觉障碍' 患者痛觉减低或消失&随着年龄增

长+萌牙生发易发生咬伤等自残行为或者烫伤+摔伤

等意外' #<$无汗' 出汗是人体调节体温的重要方

,&$#$,
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式之一&无汗或者汗出障碍会导致人体在高温环境

中不能有效地调节体温&并导致反复发作的高热惊

厥"'%

' 但是也要注意到&部分患儿在寒冷的环境中

也会出现低体温"8%

' #)$智力障碍' 大多数患儿都

有不同程度的智力障碍#或者学习障碍$和非常严

重的注意缺陷多动障碍&并有一些特定的行为"$&%%

'

此外&还可表现为皮肤苔藓样硬化&并常伴有擦伤和

瘢痕"(%

' 部分患儿伴有口腔及颌面的畸形&包括鼻

骨发育畸形+腭裂+牙齿发育畸形等"&%

'

#$#"本病属于罕见病&在婴幼儿期即以长期发热为

主要表现&但由于疾病早期缺乏其他特异性表现&为

本病的早期诊断带来了困难' 希望通过本病例的报

道&完善本病基因突变的类型&能为长期发热查因的

病例提供一个诊断方向&提高本病早期诊断率&改善

患儿的生存质量' 本病目前尚无有效的治疗方法&

临床多给予对症处理' 高热者给予物理降温&降低

环境温度' 避免患儿自残+外伤等行为&出现自残或

外伤后避免感染' 希望中医药及基因治疗技术的发

展能为本病的治疗带来新的进展'
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患者&男&"#岁&因)上腹痛伴呕血+解黑便 $" 5*

入院' 既往体健&无烟酒嗜好&无特殊用药史' 入院

查体!贫血貌&心肺无特殊' 腹部平软&无压痛及反

跳痛&肝脾肋下未及&未触及包块&无移动性浊音&肠鸣

音正常' 入院查血红蛋白 <& 1@G&大便潜血#BBBB$&

,#"#$,
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