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１　临床资料

　　患者，女性，４５岁，因双下肢水肿２个月于２０１１年６月１６
日入院。患者于２个月前出现颜面及双下肢水肿，晨轻暮重，
查尿常规（－），血清肌酐１０７．４μｍｏｌ／Ｌ，为明确肾功能减退原
因入院。入院查体：体温 ３６．２℃，心率 ７６／ｍｉｎ，呼吸 １８／ｍｉｎ，
血压１２５／７６ｍｍＨｇ。身高１６４ｃｍ，体质量４５ｋｇ。贫血貌，皮肤
及眼睑苍白，双下肢Ⅰ度水肿，其余阴性。实验室检查：血红蛋
白９９ｇ／Ｌ，白细胞 ３．８×１０９／Ｌ，血小板 ８４×１０９／Ｌ，血清总蛋白
６８．２ｇ／Ｌ，白蛋白 ４２．５ｇ／Ｌ，球蛋白 ２５．７ｇ／Ｌ，血清肌酐
１０７．８μｍｏｌ／Ｌ，尿素氮 ４．４４ｍｍｏｌ／Ｌ，尿酸 ３６９．２μｍｏｌ／Ｌ，血胱
抑素Ｃ１．０２ｍｇ／Ｌ，血清免疫球蛋白、补体正常，自身抗体阴性；
尿常规（－），蛋白定量０．１４ｇ／２４ｈ。双肾超声左肾９２ｍｍ×
３４ｍｍ，右肾８７ｍｍ×３６ｍｍ，回声增强。
　　肾活检：２条皮质组织，８个完整肾小球，无废弃。皮质区
肾小球与肾小球距离增大，数量减少（图 １Ａ），肾小球直径

（２７６４±１３．７）μｍ，较正常同年龄女性肾小球直径［（１６４．１±
１０８）μｍ］明显增大（图１Ｂ）。细胞数９０～１１０个／球，系膜基
质轻度增加，系膜细胞２～３个／系膜区，肾小球毛细血管袢开
放良好。肾小球 Ｂｏｗｍａｎ’ｓ囊壁无增厚、分层及球囊黏连。
ＰＡＳＭ及Ｍａｓｓｏｎ染色下肾小球基底膜无增厚，未见钉突及双轨
形成。肾小管管腔内可见少量蛋白管型，肾小管肥大，部分肾

小管上皮细胞刷状缘脱落，基底膜裸露，小灶小管萎缩、间质纤

维化及单核细胞浸润。动脉未见明显异常。免疫荧光ＩｇＭ＋沿
系膜区及毛细血管袢颗粒样沉积，其余阴性。诊断为肾小球巨

大稀少症。

! "

Ａ：肾小球稀少、小管扩张（ＰＡＳ×１００）；Ｂ：肾小球体积增大（ＰＡＳ×２００）
图１　光镜观察肾小球巨大稀少症患者肾组织病理变化

（下转８９页）

０８
第３４卷第１期
２０１２年１月１５日　　　　　　　　　　

第　三　军　医　大　学　学　报
Ｊ　Ｔｈｉｒｄ　Ｍｉｌ　Ｍｅｄ　Ｕｎｉｖ

　　　　　　　　　　Ｖｏｌ．３４，Ｎｏ．１
Ｊａｎ．１５　２０１２



　　研究表明 ＣＤ１４－１５９位点基因多态性与慢性乙
肝［１０］、肺结核［１１］、儿童霍奇金淋巴瘤［１２］、胃癌［６］等疾病

相关，Ｔ等位的较高表达可能与乙肝、结核、胃癌相关。
甘肃省河西地区２００４年胃癌检出率为７．７９％［１３］。临

夏市乙肝及肺结核发病率也较高，２００８年资料显示乙肝
及肺结核分别位居当地各类传染病第１、２位，并有增加
趋势［１４］。由本研究可知，ＣＤ１４－１５９Ｃ／Ｔ主等位在民族
间的分布有较大差别。可为进一步研究该地区不同民

族基因多态性与相关疾病的关系奠定基础，并为相关疾

病的流行病学研究提供人群资料。
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２　讨论

　　肾小球巨大稀少症（ｏｌｉｇｏｍｅｇａｎｅｐｈｒｏｎｉａ，ＯＭＮ）为罕见的先
天性肾发育不良性疾病，其发病与基因和种族相关［１］，有报道

与患者出生时低体质量有关［２］。临床无特异表现，仅以蛋白

尿、肾功能减退或双肾缩小就诊。肾组织检查，在标准取材的

情况下表现为肾单位数目减少，肾小球体积增大，肾小管肥大

和间质纤维化，肾小球Ｂｏｗｍａｎ’ｓ囊壁增厚［３］。本例患者出生

时低体质量（１．５ｋｇ），临床表现为血清肌酐、胱抑素Ｃ增高，肾
小球滤过率（ｅＧＦＲ）为４１ｍｌ／（ｍｉｎ·１．７３ｍ２），双肾缩小，尿常
规及血压正常。肾组织活检表现为肾小球数量明显减少，体积

增大，肾小管肥大，间质纤维化及 Ｂｏｗｍａｎ’ｓ囊壁增厚不明显。
结合患者病史、临床特点及肾脏病理改变可除外糖尿病肾病、

狼疮性肾炎、肥胖相关性肾病、高血压肾损害、感染后肾小球肾

炎等导致肾小球体积增大的常见疾病。部分ＯＭＮ患者存在局
灶节段性肾小球硬化的表现［４］，应与其他局灶节段性肾小球硬

化相鉴别，从临床表现上局灶节段性肾小球硬化患者常有大量

蛋白尿、镜检红细胞、高血压等表现，病理上两种疾病都可能出

现肾小球节段硬化和肾小球体积增大，但原发性局灶节段性肾

小球硬化肾小球体积增大的倍数远不如 ＯＭＮ。本例患者的病

史、临床特征、实验室检查和肾脏病理改变符合ＯＭＮ的表现和
诊断标准。

　　明确诊断ＯＭＮ并不困难，但因其临床表现隐匿、特征不典
型常被人们忽略。ＯＭＮ是导致青少年终末期肾脏疾病的重要
因素，当患者出现典型临床症状时已有 ｅＧＦＲ下降和双肾缩小
等肾功能严重受损的表现。由于 ＯＭＮ没有特异性的治疗措
施，只有提高对本病的认识，尽早行肾组织活检明确诊断，动态

检测尿液及肾脏功能，避免应用肾毒性药物才能有效延缓

ＯＭＮ进展至终末期肾脏疾病的进程。
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