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V 型糖原沉积病 1 例报告

A e a s e r e P o r t o f M e A r d l e
` 5 d i s e a s e

史树贵
`

郑彩梅 (第三军医大学附属西南 医院神经内科 ) 重庆
,
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l右床资料

患者
,

女
,

20 岁
。

因发作性双下肢疼痛 17 年人 院
。

患者 自 3

岁时不明原 因出现双大腿发作性 疼痛
,

每次持续数小时至十余

小时不等
,

均为持 续性酸胀痛
,

不放射
,

左侧较 右侧明显
,

劳累

及激烈活 动诱 发或加剧
,

应用
“

去痛 片
”

等止痛 药物可缓解
,

间

歇期活动正常
。

无其它不适
。

自小身体及智力发育可
,

家族 中患

者母亲有相似病史
,

在 当地医 院按
“

风湿性关节炎
”
治疗效差

。

入院查体
:

发育及营养状况好
。

心肺无异常发现
。

神经系统

检 查
:

四 肢肌张力低
,

双侧肢体脉反射减低
,

余无异 常
。

辅助检

查
:

血常 规
,

肝
、

肾功 能
,

血沉
,

脑脊液均正常
;
抗 核抗体 及类风

湿 因 子 阴性
;
尿 常规

:

W B C 2 5 /拌L
,

U B G 10 m g / L
,

BI L 10

m g / L
,
P r o +

,

一周后 复查
:

WB C 2 0尔L
,

U B G 2 5 m g / L
,

B I L

18 m g / L
,

rP
。 +

,

三周后 复查正常
;
肌酸激酶同功酶 32

.

l l U / L

( 正常为 < 25 工U / L )
;
乳酸运动 试验

:

运动前 1
.

38 m m ol / L
,

运

动后 3
,

5
,

1 0 m in 分别为 1
.

1 2
、

1
.

2 7
、

1
.

2 2 m m o
l / L

; E M G 示神

经传导速度正常
,

多相电位增 多
;
E C G 正常

。

肌 肉活检
:

肌核增

多
,

肌纤维 大小不等
,

部分横纹消失
,

有不 同程度变性
、

坏死
,

可

见再生纤维和炎性细胞浸润
,

间质 血管无 明显改变
。

高碘酸希

夫 反应 ( P A S ) 见肌纤维 中阳性 物质 沉积
;
电镜下部 分线 粒体峙

变平
,

粗 面内质 网脱颗粒
,

肌膜下
、

肌丝间有微小颗粒状 物质 沉

积
。

病理诊断为糖原沉积病 V 型 ( M c
A dr l

e
病 )

。

谱轻度升高
,

前臂缺血运 动试验 血乳酸水平不 增或仅轻度升

高
,

伴 E CG 和 EM G 改变等
,

但必须依靠肌活检方可确诊
。

近来

文献报道 约 90 %患者 可通过分离 白细胞 的 D N A 进行诊断 而

避免肌 肉活检 a[]
.

患者母亲有相似病史
.

其家族性有待进一 步

研究
。

该病的遗传学改变 比较复杂
,

且与人种密切相关
。

在白色

人种 和德国人中
,

R 4 9X 的反 义突变 约占 85 %
,

而 日本人群 中

以第 17 号外 显 子 中 708
、
709 码 的 单码 缺 失 最 常 见

,

占约

73 %闭
。

我国 目前无该方面资料
。

本病例有下 列特点 ;① 口服止痛 药物有效
,

可能与运 动后

局部肌肉中释放致痛物质有 关 ;②无 肌肉萎缩
,

光镜下 无肌纤

维萎 缩及 脂质化
,

可能 与病程进展缓慢有关 ;③尿 常规轻度异

常是否与肾功能受损有关需要进一步观察
。

关健词 糖原沉积病 V 型

中图法分类号 R 58 9
.
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2 讨论

M
。 A dr l

e
病为糖原沉积病之一

,

系常染 色体隐性遗传使体

内尤 其是 肌肉组织 中磷 酸化 酶缺乏
.

葡萄 糖氧化磷 酸化受 抑

制川
,

导致运动时能量供应障碍而 出现肌 肉无力和痉挛
。

临床

表现 为
:

运 动后肌 肉无力和痉挛
,

伴剧烈疼 痛
,

多发于下肢
.

休

息后可好转
;
部 分病人可有继减现象

。

少 数病人可伴发急性 肾

功能不全
、

慢性 咀嚼的无力和痉挛等川
。

实验室检查可见肌酶
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