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!"病例介绍

患者"女"-/ 岁"以'间断四肢无力 / 年余(入

院& 患者 -016 年间断出现四肢无力"伴四肢麻木及

多汗"偶有双手搐搦"呈爪型"无法伸展& 患者自诉

多于感冒及腹泻后出现上述症状"伴心慌)手抖& 曾

查血钾 -C- &&<%AD"于外院诊断为'甲亢并低钾性

周期性麻痹("给予'氯化钾缓释片#? EA@$(补钾"并

给予'丙硫氧嘧啶片#40 &E"? 次A@$(抑制甲状腺素

合成"甲状腺功能正常& 血钾仍偏低"偶测其波动于

-C/1 F-C77 &&<%AD& -016 年 6 月 / 日患者自诉感

冒后再次出现四肢无力)麻木"双手搐搦"自服'氯化

钾缓释片#1C0 E"? 次A@$("症状无好转"为进一步诊

治入院& 患者无明显多饮)多尿"夜尿 0 F1 次A@"无

恶心)呕吐"无腹痛)腹泻"饮食可& 既往体健"无手

术及外伤史"无药物及食物过敏史& 月经史无特殊"

未婚未育& 患者否认类似疾病家族史& 入院查体!

体温 ?.C- G"脉搏 6. 次A&"("呼吸 15 次A&"("血压

7.A.- &&HE& 身高 1./ ;&"体重 /5 IE"体质量指数

16C5 IEA&

-

"发育正常& 体型消瘦"眼球无外突& 左侧

甲状腺
!

度肿大"右侧甲状腺
"

度肿大"质软"无触

痛及结节& 心肺腹检查未见异常& 双手无震颤"肌力)

肌张力及生理反射正常& 无病理反射& -017 年 6 月

- 日甲状腺功能 ? 项检查结果!JK

?

6C1 L&<%AD"JK

/

14C04 L&<%AD"KMH/C54

#

NOA&%& 血钾 -C/1 &&<%AD&

入院后尿 LH值 6C4"尿糖阴性"尿蛋白阴性"尿比重P

1C004& 血气分析!LH值6C/."实际碳酸氢盐 ?1 &&<%AD"

二氧化碳总量 ?- &&<%AD"标准碳酸氢盐 ?0 &&<%AD"

标准碱剩余 ."阴离子间隙 .& 多次电解质检测示血钾

波动于 -C?1 F-C75 &&<%AD"血镁 0C64 F0C65 &&<%AD"

钠 1??C4 F1/-C0 &&<%AD"钙 -C?5 F-C/4 &&<%AD"

氯 7?C1 F101 &&<%AD"血磷 1C1? &&<%AD& 肝肾功)

血脂)心肌酶)血常规)大便常规)甲状腺过氧化物酶

抗体正常范围& 促甲状腺素受体抗体 P0C? NOAD&

肾素3血管紧张素3醛固酮系统检查结果!卧位醛固酮

1?.C.- LEA&%"肾素活性 6C-? (EA#&%*Q)$"血浆醛固

酮3肾素活性比值 1C57%立位醛固酮 - 00.C/4 LEA&%"肾

素活性 17C71 (EA#&%*Q)$"血浆醛固酮3肾素活性比值

10C05& 甲状旁腺激素/. LEA&%& -/ Q尿钾 165C4/ &&<%

#血钾 -C?1 &&<%AD$"-/ Q 尿钠 -6/C?/ &&<%"-/ Q

尿钙 -C-. &&<%"-/ Q尿磷 -?C60 &&<%& 辅助检查!

泌尿系统)双肾动脉)子宫附件超声未见明显异常"心

电图示窦性心律"K波改变"可见O波"胸片示左上肺

小斑片影"肾上腺增强RK示左侧肾上腺略粗& 患者

成年起病"消瘦体型"持续低钾血症"尿钾排泄增多"

血压偏低"合并代谢性碱中毒)继发性肾素3醛固酮水

平升高"血镁偏低)尿钙低"考虑!"#$%&'(综合征可能

性大"对 MDR1-S?基因的所有外显子进行TR=扩增"

对产物进行双脱氧末端终止法测序"并用对侧引物对

突变进行再测序来验证诊断& 根据UVW000??7C1 基

因序列作为参照"发现突变位点为K.0V和K./7V#见

图 1$& 诊断为!"#$%&'( 综合征#!"#$%&'( +X(@)<&$"

!M$& 给予口服氯化钾缓释片#1 E"? 次A@$)螺内酯

#-0 &E"? 次A@$纠正低钾"甲巯咪唑控制甲亢& 经上

述治疗后"四肢乏力改善"肢体麻木症状消失"无多汗

及双手搐搦& 复查血钾 ?C?1 &&<%AD"好转出院&

*?5*

,,中国临床新医学,-0-? 年,1 月,第 1. 卷,第 1 期



图 1,患者基因突变位点表现图

#"讨论

#$!"!M是一种肾小管失盐性疾病"为常染色体隐性

遗传病"17.. 年由!"#$%&'( 等首次报道& !M 的典型

临床表现包括五低一高#低血钾)低血镁)低血氯)低

尿钙)血压偏低及肾素3血管紧张素3醛固酮系统活性

增高$和代谢性碱中毒+1,

& !M发病由 1. 号染色体长

臂上的 MDR1-S?基因突变所致& 该基因负责对噻嗪

类利尿剂敏感的U'

Y

AR%

>共同转运体#U'3R%;<#)'(+3

L<)#$)"URRK$进行编码& URRK表达基因的突变会导

致U'

Y和R%

>在远端集合管出现重吸收障碍"从而导致

出现一系列临床症状+-,

& 基因检测是!M诊断的金标

准"确定诊断标准为 MDR1-S?基因中发现了 - 个位点

的致病突变& 近年来"不断有新的致病基因被发现"现

已发现该基因突变的位点达 /00 多个"因此 MDR1-S?

基因检测被广泛用于!M的诊断+?,

& 因突变位点不同"

本病的临床表现也不尽相同"发病年龄)低钾血症及

低镁血症程度都有不同"这可能与!M 表型有广泛的

多样性有关+/,

& Z'##$)综合征也是肾性失钾导致低钾

血症的常见原因"临床上比!M更为多见"既往研究认

为!M是Z'##$)综合征的一个亚型"但随着基因诊断

技术的发展"!M作为一种独立的疾病得到了证实& 相

比较Z'##$)综合征而言"!M 通常发病偏晚"多在青春

期或成年发病"症状较轻"除肌无力症状外"肢体麻

木)手足搐搦相对多见+4,

"而多尿)多饮不明显"生长

发育和寿命一般不受影响& !)'*$+病在临床上更为

常见"甲状腺毒症情况下"甲状腺激素分泌增加"同时

交感神经兴奋"导致钾离子内流"产生转移性低钾"特

别是在部分亚洲青年男性"可产生低钾性周期性麻

痹& !)'*$+病合并低钾性周期性麻痹"多见于亚洲青

年男性"女性罕见"也提示本患者低钾可能不仅仅是

由甲亢所致& !M 及!)'*$+病合并临床较罕见"检索

国内外文献目前仅有数例报道+.31-,

&

#$#"本例患者低钾血症与!)'*$+病同步出现"曾长

期诊断为甲亢合并低钾性周期性麻痹& 但经药物治

疗后甲亢病情好转"低钾血症仍反复出现& 本次入院

完善检查后发现患者存在低血钾)尿钾排泄增多)代

谢性碱中毒)低尿钙)肾素活性增高)血压偏低等特

点"且肾脏超声无异常表现"基因检测为 MDR1-S? 的

双等位基因失活突变"考虑!M诊断成立& 患者!M导

致低钾血症与!)'*$+病同步出现"不除外甲亢导致钾

离子内流加重了原来的低钾状态"诱发了临床症状&

!)'*$+病应用抗甲状腺药物治疗后好转"低钾血症一

度好转"但因低钾病因没有去除"在应激因素作用下"

患者病情再度反复& !M目前无法治愈"治疗主要是纠

正血清电解质异常)缓解症状& -016 年改善全球肾脏

病预后组织发表的!M诊疗指南中建议将血钾和血镁

浓度分别维持在 ?C0 &&<%AD和 0C. &&<%AD以上+1?,

&

大多数患者需要口服或静脉补钾"必要时联合保钾利

尿剂"如螺内酯)氨苯蝶啶等"存在低镁血症时"应同

时补镁& 本患者!M合并!)'*$+病"增加了诊断和鉴

别诊断的难度& !M 和甲亢患者均可出现低钾)肢体

无力& 但!)'*$+病患者低血钾是因短时间内大量钾

离子内流入细胞所致"为转移性低钾"故尿钾不高"且

多为一过性低钾"可自行恢复"可与!M所致低钾鉴别&

患者RK示左侧肾上腺略粗"现无肾上腺激素分泌过

多证据"暂未明确是否与!M有关&

综上所述"对于!)'*$+病合并低钾)肢体无力患

者"在甲亢控制好转后"低钾症状无明显改善"需及时

排查其他导致低钾的疾病"包括Z'##$)综合征)!M 等

少见遗传性疾病"尽早给予对症治疗"改善患者临床

症状和生化指标& 在条件允许时"尽可能联系患者亲

属完善相关病变基因筛查"明确相关疾病家系谱&
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!"病例介绍

患者"女"4.岁"-0-0年 7月 17日收治于暨南大

学附属广州红十字会医院烧伤整形外科"既往确诊

'类风湿关节炎#)Q$\&'#<"@ ')#Q)"#"+"=S$(-4 年余"

长期规律服用'黄藤片 0C- E"? 次A@("病情控制不

佳& -014 年"患者双小腿胫前区中下段皮肤无明显

诱因出现红肿)瘙痒"搔抓后皮肤破溃不能自愈"在

当地医院予抗感染)创面换药等处理后创面暂时好

转& 该部位皮肤反复破溃"多次就诊于当地医院"予

换药)抗感染等处理后创面可好转& -0-0 年"患者双

小腿皮肤再次破溃"经当地医院换药治疗后效果不

佳"创面扩大并伴有红)肿)热)痛及异味"转诊至暨南

大学附属广州红十字会医院& 入院时体温 ?.C? G"

呼吸 -6次A&"("心率 10? 次A&"("血压 54A44 &&HE&

贫血貌"结膜)口唇及手指甲床苍白"神志淡漠"精神

萎靡"体型消瘦"身高 1.- ;&"体重 /0 IE"四肢乏力

#肌力
!

级$"车床入院"双侧近端指间关节天鹅颈畸

形"双足趾关节呈纽扣畸形& 创面位于双小腿胫前区

中下段"左侧约14 ;&k/ ;&"右侧约-/ ;&k. ;&"表

面有大面积暗红色干痂覆盖"痂下有脓性分泌物#黄

白色$"异味明显& 部分基底为苍白水肿肉芽组织"易

渗血"创缘稍有红肿"皮温较周围升高"创周皮肤有

不同程度的色素沉着& 实验室检查!白细胞 0C57 k

10

7 个AD"红细胞 -C0? k10

1-个AD"血小板 /5 k10

7 个AD"

血红蛋白/7 EAD"平均血红蛋白量-1C4 LE"平均红细胞

体积 6.C. %̀& 抗链球菌溶血素'f(试验 5.5C0 NOA&%"

类风湿因子 ? 4-0C0 NOA&%"R反应蛋白 -/?C6 &EAD"

白介素3. 76C?4 LEA&%"降钙素原 ?C1 (EA&%"白蛋白

1-C1 EAD"前白蛋白 14 &EAD& 凝血酶原时间 --C/ +"

国际标准化比值 1C76"活化部分凝血活酶时间 .4C6 +&

创面微生物培养提示!#1$类香味菌属%#-$纹带棒状

杆菌#药敏提示两者对大多数抗生素敏感$& 入院诊

断!#1$双小腿慢性溃疡伴感染%#-$高活动度 =S%

#?$全血细胞减少症%#/$低白蛋白血症%#4$重度营
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