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患儿女，6岁，因“发热、胸闷 2 d”来我院就诊。体格检查：

身高 63 cm，体质量 8.4 kg，发际低，前额突，鼻梁塌，唇厚，牙龈

增生，牙冠部分缺失伴形态异常，听力正常；心前区可闻及Ⅲ级

收缩期杂音；肋骨外翻，脊柱侧弯，爪形手。父母既往体健，否

认近亲婚配，以及类似病史和家族遗传病史。实验室检查：心

型肌酸激酶 26.00 U/L，B型脑利钠肽前体 306.5 pg/ml，血浆总氨

基己糖苷酶 1087.7 nmol·L-1·min-1，血浆 β-葡萄糖醛酸苷酶

21 640.2 nmol·L-1·h-1；尿粘多糖检查阴性，血常规、尿常规、大

便常规、肝肾功能、电解质、降钙素原、血清铁蛋白检查结果均

未见异常，肺炎支原体、甲流病毒、乙流病毒、呼吸道合胞病毒、

新型冠状病毒核酸检测均呈阴性。超声心动图检查：右房左右

径 20 mm，右房上下径 29 mm，右室左右径 23 mm，肺动脉内径

20 mm；室间隔厚 10 mm，左室后壁厚 7 mm，肌层回声稍增粗；

二尖瓣、三尖瓣及主动脉瓣瓣叶均增厚、回声增强，三尖瓣口反

流速度 362 cm/s，最大跨瓣压差 52 mmHg（1 mmHg=0.133 kPa），

估测肺动脉收缩压约 55 mmHg，主动脉瓣口收缩期见五彩镶嵌

的射流束，瓣口峰值流速 260 cm/s，压差 27 mmHg；各瓣均未见

明显瓣膜畸形。见图 1。超声心动图提示：右心增大，肺动脉内
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黏脂贮积症Ⅱ型合并肺动脉高压超声心动图表现1例
谭 品 龙湘党 谢娟娟

［中图法分类号］R540.45 ［文献标识码］B

A：二尖瓣瓣叶增厚；B：左室后壁增厚，肌层回声增粗（箭头所示）；C：主动脉瓣瓣叶增厚；D：CDFI示主动脉瓣口花色射流束（箭头所示）；E：三尖瓣瓣

叶增厚；F：连续多普勒示三尖瓣中度反流。MV：二尖瓣；AV：主动脉瓣；LA：左房；LV：左室；AAO：升主动脉；TV：三尖瓣

图1 本例患儿超声心动图表现
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径增宽，左室壁增厚，二尖瓣、三尖瓣及主

动脉瓣增厚、回声增强，三尖瓣中度反流

（提示肺动脉高压），主动脉瓣轻度狭窄。

腹部超声、头部CT检查均未见明显异常。

酶全外显子基因检测示 GNPTAB基因杂

合核苷酸变异：①c.1284+1G>T为剪切变

异，父源；②c.3094delA为移码变异，母源

（图 2）；以上表型与该基因所致疾病高度

相符，判为致病性变异。最终综合诊断为

黏脂贮积症Ⅱα/β（mucolipidosis type Ⅱα/β，
MLⅡα/β）型。给予抗感染、抗凝、护心等

对症支持治疗后症状改善，遂出院。出院

后每个月复查超声心动图，病情未见明显

进展。

讨论：黏脂贮积症是一种由 GNPTAB
基因变异引起的常染色体隐性遗传病，根

据缺失或突变的酶分为Ⅰ~Ⅳ型［1］，其中

ML Ⅱα/β型与ML Ⅲα/β型患儿均由于

N-乙酰葡萄糖胺-1磷酸化酶活性缺乏而

致病，故具有相似的临床表现，如特殊面容、骨骼畸形、心脏损

害及发育迟缓等，主要依据起病时间和病情严重程度区分。本

例患儿可见面容改变及肋骨外翻、脊柱侧弯、爪形手等骨骼畸

形。ML Ⅱα/β型发病率极低，但起病早、症状重，导致患儿通常

在 2岁前停止生长发育，多在儿童期死亡，可根据临床表现、相

关酶学检测及基因测序结果综合诊断［2］。心血管受累是本例

患儿的主要临床表现，其以心脏瓣膜及心肌受累较多见，黏脂

质类物质储存在心肌及瓣膜组织中均可导致相应部位发生病

变，但超声心动图表现无明显特异性［3］。而肺动脉高压在ML
Ⅱα/β型中罕见且较严重，储存糖蛋白所引起的间质性肺病及

内皮素-1在溶酶体中降解受损是导致患者发生肺动脉高压的

主要原因，可作为诊断ML Ⅱα/β型的主要病理依据。此外，本

例患儿存在右心增大，提示ML Ⅱα/β型也可导致心脏扩大，但

此表现较少见，发生机制尚未明确，有研究［4］推测此病会导致

胰岛素样生长因子-2过量及钙离子通道紊乱，或与溶酶体底物

在心肌及瓣膜组织中储存相关，从而使心肌扩张、心脏扩大。

总之，超声心动图作为一种辅助诊断ML Ⅱα/β型的重要

手段，除了观察该病的心脏受累程度外，还可客观评估肺动脉

压力变化情况，是ML Ⅱα/β型合并肺动脉高压的首选检查方

法［5］，对评估疾病进展及预后效果具有重要意义。
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图2 本例患儿酶全外显子基因测序峰图（箭头示基因变异位点）
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