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&&"关键词#&癫痫&&!!!"#$%基因&&突变
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!"病例介绍

患儿"男"+ 月 ( <"间断抽搐 " 个月% 发作形式

以局灶性发作为主"表现为突发双眼发呆'左眼眼眶

发红"流眼泪"流涎"伴#或不伴$左上肢抖动"伴#或

不伴$意识丧失"严重时进展为全面性发作'丛集性

发作#) 天多至 "* 余次"多数为每次数十秒$'" 次

癫痫持续状态发作#最长可达" A$"呕吐'腹泻或发热

诱因时抽搐增多% 既往史!出生后 : 个月抬头不稳"

诊断(发育迟缓)"多次外院行康复锻炼% 出生史!患

儿系第 :胎第 " 产"孕 ', 周顺产"出生体重 ' :** B"

CDB1E评分不详"否认窒息抢救史% 第一胎姐姐 $ 岁"

体健"第二胎'第三胎孕早期无胎心% 生长发育史!

出生后 ( 个月抬头稳"出生后 + 个月抽搐发作频繁

后出现抬头不稳"目前不能翻身"独坐不稳"' 个月会

咿呀发音": 个月会笑出声"出生后 + 个月开始出现

不会大笑"无自主发音% 家族史!大伯有癫痫病史#病

因不明$% 查体!头围 :: 80"体重 , *** B"神清"精

神反应可"全身皮肤无牛奶咖啡斑"膝腱反射无减低

或亢进"双侧巴氏征阴性"克氏征阴性"布氏征阴性"

四肢肌张力低"肌力 $ 级% 心肺腹#-$% 辅助检查!

血常规#-$"血氨#-$"血乳酸 );$4 0093=F"血尿串

联质谱#-$"电解质#-$"血糖#-$"肝肾功能#-$"脑

脊液#-$"心超#-$"视觉'脑干听觉诱发电位#-$% 头

颅G#H平扫#见图 )$示双侧大脑半球白质减少"脑沟

增宽"双侧脑室增宽"胼胝体较薄"提示脑发育不良%

长程视频脑电图#见图 " I:$!清醒期背景活动正常"

$ I( JK

!

活动为主"发作间期可见醒睡各期双侧脑

区多灶性少量尖波'尖慢波散发"不同步% 发作期脑

电图见左中颞区起源局灶性发作% 家系全外显子基

因检测结果#见图 $$提示该患儿!!!"#$%第 $ 号外

显子#位置!8AE(!:""+4$"*:'$发生了 ) 个杂合错义

突变#87('"CLM!!7N3@"))!E9$"父母均为野生型%

&&&&&&双侧大脑半球白质减少"脑沟增宽"双侧

脑室增宽"胼胝体较薄"提示脑发育不良

图 )&患儿头颅G#H平扫所见

患儿背景活动 $ I( JK

!

活动为主

图 "&患儿 + 月龄脑电背景图

发作间期示醒睡各期双侧脑区多灶性少量尖波'尖慢波散发"不同步

图 '&患儿发作间期脑电图
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发作期示左中颞区起源癫痫发作

图 :&患儿发作期脑电图

&&&&!!!"#$%基因在第 $ 号外显子发生 ) 个杂合错义

突变#87('"CLM!!7N3@"))!E9$"父母均为野生型

图 $&患儿!!!"#$%基因检测结果图

#"讨论

#$!"!!!"#$%是蛋白磷酸酶/"C#DE9VO2@ DA9?DA1V1?O/

"C"!!"C$家族磷酸酶的一员"基因位于 ( 号染色体

D");) 区带"包含了 )( 个外显子"此基因编码蛋白

磷酸酶/"1的Y$( 调控亚基"是一种细胞内丝氨酸=

苏氨酸磷酸酶% G8ME2BAV等+),利用部分 8%SC系列

从人类胎儿大脑 8%SC文库中克隆了 Y$(/<O3V1基

因"他们发现 Y$(/<O3V1编码了一个 (*"/氨基酸蛋

白% 该亚基与 1'M亚基结合后能够形成功能三聚

体!!"C磷酸酶"Y$(/<O3V1的位置随细胞周期的变

化而变化"存在于间期细胞的细胞质和细胞核中"但

集中于有丝分裂和新近分裂细胞的细胞核中"这种蛋

白被认为参与细胞生长'染色质重塑和转录调控"在

包括神经发育在内的发育过程中发挥重要作用+",

%

#$#"UA1@B等+',研究发现 '$ 型智力障碍患者与

!!!"#$%基因变异相关"遗传模式为常染色体显性

遗传% NO@O#OZ2OT?数据库记录目前已报道 "' 个病

例""" 个为新发突变") 例不详% 年龄从 "" 个月到

$' 岁不等"国内尚未见报道% 本病最常见的临床特

征!#)$"' 例患儿均出现发育障碍"独走年龄差异

大"从 ), 个月 I+ 岁不等"( 例出现共济失调"4 例

在 " I$' 岁仍保持非语言状态"所有患者均出现语

言障碍+:,

% #"$), 例出现巨颅畸形+$,

% #'$)4 例患

儿出现肌张力低下% #:$(例出现孤独谱系障碍+("4,

%

#$$( 例出现癫痫发作"发作类型包括全身性强直阵

挛'多灶性'复杂部分性发作和全身性癫痫性痉挛%

#($4例视力障碍包括斜视'散光'内斜视'眼球震颤'

上睑下垂'近视'白内障等% #4$4 例出现骨骼发育异

常包括脊柱侧弯'髋关节发育不良'第四趾弯曲'并

指% #,$其他特征为 " 例低血糖"' 例身材矮小"" 例

心脏畸形#房间隔缺损'室间隔缺损'卵圆孔未闭$"

) 例尿道下裂% #+$非特异性 G#H表现报告为脑积

水 " 例"脑室扩张 : 例"胼胝体小或发育不良 " 例"

透明隔腔 ) 例"透明隔膜 ) 例"白质发育异常 ) 例%

#$%"本例患儿!!!"#$%!SG/**(":$;'!O[9@$!87('"CL

M!D7N3@"))!E9% 即!!!"#$%基因的第 $ 号外显子

#位置!8AE(!:""+4$"*:'$发生 ) 个杂合错义变异

#87('"CLM!!7N3@"))!E9$"即编码区的第 ('" 个

碱基由腺嘌呤#C碱基$变为胞嘧啶#M碱基$"使得

第 "))号氨基酸由谷氨酰胺#N3@$变为脯氨酸#!E9$%

同时此碱基为第 $ 号外显子的倒数第 " 个碱基"可

能造成剪切异常"无人群携带记录% 蛋白功能预测

为有害变异"未见此变异致病报道% 目前 M32@Z1E数

据库!!!"#$%基因报道了 )) 个错义突变", 个评

级为致病") 个评级为可能致病"" 个评级为临床意

义未知% U1@BOE测序结果显示受检者携带此变异"

受检者父母均为野生型"依据美国医学遗传学与基

因组学学会#C0OE281@ M933OBO9RGO<2813NO@OV28?1@<

NO@9028?"CMGN$指南"判定该变异为可能致病的

变异%

#$&"!!!"#$%相关神经发育障碍的诊断标准尚未

建立"临床主要通过主要临床表现包括巨颅畸形'肌

张力低下'发育迟缓或智力障碍'孤独谱系障碍'癫

痫"结合头颅G#H异常"通过分子遗传学检测"在先

证者中确定该病% 目前为止没有明确基因型与表型

之间的关系"通过全外显子基因检测可提高诊断率%

本病的治疗主要是对症支持治疗"控制癫痫发作"许

多不同的抗癫痫药物#1@V2OD23ODV28<EQB"C.%$可能

是有效的"但没有一种C.%被证明对这种疾病特别

有效% 本例患儿使用奥卡西平出现持续严重低钠"

予减停"目前应用拉莫三嗪'丙戊酸钠'氯硝西泮'拉

考沙胺控制"仍偶有抽搐") I" 次=<"拟行生酮饮食

治疗% 智力'语言和运动发育迟缓的患儿建议早期

干预治疗"康复治疗% 重要的是在各个阶段对患儿

疾病状态进行多方位的评估"包括发育情况'眼科'

精神行为评估等"尽早发现"及早药物治疗和社会干

预% 研究+,,显示将近一半病残儿鉴定病例为神经

系统疾病"对于存在该基因突变的先证者家庭"再生

*)'+*

&&中国临床新医学&"*"* 年&+ 月&第 )' 卷&第 + 期



育再发风险增加"建议孕期完善产前筛查"降低再发

率"减轻家庭负担"提高生存质量%
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&&"摘要#&目的&探讨一体化健康管理对子宫颈上皮内瘤变术后患者生活质量的影响% 方法&选择

"*),/*) I"*),/*+ 在该院妇科接受治疗的子宫颈上皮内瘤变患者 )(* 例"采用随机数字表法将其分为观察组

和对照组"每组 ,* 例% 对照组予常规护理"观察组在对照组基础上进行一体化健康管理"出院后随访一年"比

较两组术后 ) 个月'' 个月'( 个月和 + 个月的自我管理认知评分和生活质量评分% 结果&术后 ' 个月'( 个月

和 + 个月"观察组在危险因素控制'日常生活照顾'疾病治疗及性生活方面的管理认知评分和生理功能'情绪

功能'应对技能及护理满意度方面的生活质量评分均高于对照组"差异有统计学意义#!d*;*$$% 结论&一

体化健康管理能提高子宫颈上皮内瘤变患者对疾病相关知识的认知程度"提高患者的生活质量"值得临床推广%

&&"关键词#&一体化健康管理&&子宫颈上皮内瘤变&&生活质量

&&"中图分类号#&#:4';4)&"文献标识码#&Y&"文章编号#&)(4: -',*($"*"*%*+ -*+'" -*$

&&<92&)*7'+(+=>72??@7)(4: -',*(7"*"*7*+7""

&&宫颈上皮内瘤变#8OEZ28132@VE1OD2VAO3213@O9D31?21"

MHS$是子宫颈癌癌前病变% 随着子宫颈细胞学筛查

和阴道镜的广泛开展"MHS的检出率不断升高"已经

成为妇科临床中的常见病和多发病"且患者也日趋年

轻化% MHS分为 ' 级"MHS

#

级即轻度不典型增生"可

以观察随访&MHS

$

级即中度不典型增生"MHS

%

级

即重度不典型增生"MHS

$

级和MHS

%

级均需要手术

治疗"包括子宫颈环形电切除术#399D O3O8VE9?QEB2813

O[82?29@ DE98O<QEO?"F..!$和冷刀锥切术% 术后要求

患者每 '个月复查一次"以利于探查MHS复发情况%

*"'+*
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