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【摘 要】目的：分析肝糖原累积病的临床病理表现，以提高对该病的认识。方法：34例确诊为肝糖原累积病患儿的临床资料，用 

光镜及电镜观察其肝活检组织的病理形态。结果：肝糖原累积病患JLIl~床主要表现为肝大 ，生长发育滞后，部分有低血糖表现； 

实验室检查可见低血糖 ，高乳酸血症，肝功能异常；肝穿刺活检光镜观察见肝细胞肿胀，呈植物细胞样镶嵌状排列；胞质内有大 

量红色粉尘样物，过碘酸希夫染色(Periodic acid一-schiff，PAS)阳性证实其为糖原；电镜示肝细胞胞质内大量糖原沉积及大小不等 

脂滴形成。结论：肝糖原累积病发病隐匿，对临床不明原因的生长发育迟缓、肝脏肿大 、有低血糖及酸中毒表现的患儿应疑诊本 

病。肝穿刺活检PAS染色及电镜观察对本病的确诊有重要意义。 
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【Abstract]Objective：To investigate the clinical features，pathological changes of 34 cases that had suffPred infantile hepatic glycogen 

storage disease in order to improve the recognition．Methods：The efinieal manifestations of 34 cases of infantile hepatic glycogen Morage 

disease during May 2005 to May 2009 were collected．The hepatic tissues from hver biopsy were observed under microscope and electron 

microscope．Results：Hepatomegaly and growth retardation were the main clinical manifestations of hepatic glycogen storage disease， 

partial eases were complicated with the manifestations of hypoglycemia．．Hypoglycemia，hyperlactacidemia and abnormality of fiver function 

were detected．And the pathology features were observed under microscope and electron microscope．Conclusion：The chnical 

manifestations of infantile hepatic glycogen storage disease were common，and the final diagnosis can depende on hver biopsy． 
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糖原累积病(Glycogen storage disease，GSD)是一组由于 

先天陛酶缺陷所导致的糖代谢障碍疾病。它足儿童时期少见 

的先天性代谢疾病，其发病率约为 1／10万 。已经证实糖原 

合成和分解代谢中所必需的各种酶至少有 8种，由于这些酶 

缺陷所造成的糖原累积病有 12型，其中 I、Ⅲ和Ⅳ型的肝脏 

损害最为严重。本文通过对 2005年 5月至 2009年 5月在重 

庆医科大学附属儿童医院住院确诊糖原累积病的30例婴幼 

儿进行分析，并总结其临床病理特点，以充分认识本病。现报 

道 如下 。 
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1 资料与方法 

1．1 一般资料 

2005年 5月至 2009年 5月在重庆医科大学儿童医院 

临床拟诊为糖原累积病，经肝穿刺活检过碘酸希夫染色(Pe— 

riodic acid—schiff，PAS)染色及电镜观察确诊的患儿 34例，其 

临床表现、实验室检查及病理改变均符合肝糖原累积病的诊 

断，其中男 24例，女 1O例，年龄 1岁以下 15例 ，1岁到 3岁 

9例，3岁到 10岁 10例。 

1．2 临床表现 

该组病例中，23例以腹部膨隆 、发现肝大和(或)肝功能 

异常入院，7例以咳嗽，腹泻，食欲减退等人院，其余4例以 

黄疸入院。所有病例均有不同程度生长发育迟缓表现 ，易患 

呼吸道感染，无明显智力落后。其中 4例肌力下降，走路不 
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糖抽搐。轻者表现为生长落后 、低血糖、肝大、易感染，也可出 

现高脂血症、高乳酸血症、高尿酸血症。一些患者尽管血糖很 

低 ，但无明显低血糖症状，往往因肝大就诊，经生化检查才发 

现低血糖，本组患儿多为此情况(23／34)。糖原累积病除了Ⅳ 

型之外，都没有脾肿大和黄疸 ，而Ⅳ型又是比较少见的一种。 

本组 34例患儿 中有 9例出现脾肿大，4例出现黄疸及 一 

谷氨酰转移酶升高。究其原因：伴早期肝硬化的 1例当属Iv 

型；其余病例可能有伴随其他病变。在临床上 2种或 2种以 

上先天性疾病同时发生并不少见，先天性疾病合并感染性疾 

病亦较多见。本组病例中有 1例合并先天性心脏病(卵圆孔 

未闭)和先天性肾脏发育畸形(重复肾)；9例合并病毒感染； 

并有 2例出生后有脐部感染史。3例血氨升高的患儿均属以 

上有伴发病者 ，提示已发生肝衰竭。 

糖原累积病肝组织活检，常规 HE染色时，镜下观察肝 

细胞明显肿大 ，胞质呈空泡状，但细胞界限清楚 ，核位于细胞 

中央，呈现清晰的植物样细胞。通常肝细胞内脂肪含量增加， 

肝细胞脂肪变性 ，在婴儿有无法解释的肝细胞脂肪变时应考 

虑本病的可能[引。部分病例肝小叶 3区有纤维化，但肝细胞坏 

死和肝硬化较少见。PAS染色示胞质和胞核内有大量玫瑰红 

色粗大颗粒(PAS染色阳性)，淀粉酶消化后阳性颗粒消失。 

电镜观察其特点：肝细胞胞质内见大量糖原堆积及大小不等 

的脂滴形成，线粒体有浓聚现象，内质网等细胞器数量减少 

且有边聚现象，可作为确诊依据 。由于糖原在肝脏的过多堆 

积导致肝细胞变性 、细胞膜通透性增加使分布于胞质中的 

ALT、AST释放入血，使血清 ALT、AST增高。由于糖原在肝脏 

内堆积和肝细胞脂变使肝脏体积增大，体检及 B超示全部病 

例均有肝脏肿大。由于糖原不能释放入血，导致血糖降低，机 

体供能不足，故本组患儿均有不同程度生长发育迟缓 的表 

现。由于血糖不足，机体利用蛋白质及脂肪增加 ，血中乳酸和 

酮体堆积，易发生酸中毒，本组患儿中有6例血清乳酸增高。 

由于糖原沉积在肝脏，机体物质代谢紊乱 ，使单核巨噬细胞 

系统功能减弱，感染是糖原累积病最常见的并发症，年龄越 

小 ，反复感染的机会就越大，问诊全部病例均易感冒，其中 

11例人院时合并肺部感染。 

肝糖原累积病是一种需要终身治疗的疾病，不治疗和不 

正确治疗都会做造成严重后果。临床常有误诊发生，对于肝 

大患儿应警惕本病 ，检查空腹血糖和血乳酸值对本病有提示 

作用。肝穿刺活检和酶学测定对糖原累积病的确诊及分型具 

有重要意义。肝脏是贮存糖原的重要器官 ，肝穿刺应在患儿 

禁食 6 h后进行。过去该病患儿多在 10岁之前天折 ，近20 

年来，随着药物治疗的进步，多数患儿已能生存至成年 。饮 

食疗法仍是有效减轻和缓解临床症状的方法，国内多用生玉 

米淀粉治疗以维持正常血糖浓度 ，纠正物质代谢紊乱 ，亦 

有报道用西药保肝配合中药治疗取得良好疗效者[81。近年来 

国外应用肝移植治疗肝糖原累积症已取得成功经验[91。基因 

治疗尚在研究中。 
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