
可患病!青年期发病!症状为面肌无力!不能露齿!严重时闭目

露白"不能皱眉和不能吹口哨.口轮匝肌可有假性肥大!以致口

唇肥厚而致突唇#有的肩"肱部肌群首先受累!以致双臂不能

上举而呈垂肩!上臂肌肉萎缩!但前臂及手部肌肉不受侵犯#

)

%

*肢带型肌营养不良症!男女性均可患病!起病于儿童或青

年.首发症状常为骨盆带及肩胛带肌肉萎缩!行走困难!不能登

楼梯!步态摇摆!常跌倒.在部分患者则只累及股四头肌!病程

进展极慢#

$

!

病例资料

患者!男性!

0!

岁!身高
".)N8

!体质量
.$R

O

#

0#"#

年
$

月在华中科技大学同济医学院附属同济医院确诊为肢带型肌

营养不良症.症状呈典型表现!包括走路呈+鸭步,步态!上楼困

难!下蹲时脚后跟不能着地!翼状肩胛!双下肢小腿肌肉萎缩

明显#

%

!

辅助检查

%'$

!

肌电图检查
!

左胫"腓神经的运动神经转导速度和感觉

神经转导速度均正常!双侧肱二头肌"左腓肠肌"右三角肌运动

单位时限偏窄!多相波增多.提示肌源性损害可能#

%'%

!

磁共振检查
!

右小腿内后侧肌群肌肉萎缩!可见短
K

"

信号!压脂后均呈低信号!右侧胫"腓骨骨质信号未见明显异

常.提示右小腿内后侧肌群肌肉萎缩及脂肪浸润#

%'&

!

肌肉组织病理检查
!

电镜下可见大量胶原纤维及少量肌

纤维.肌细胞肌丝排列紊乱!细胞萎缩明显!可见少量肌纤维再

生.未见脂质"糖原的异常沉积或线粒体增生!未见炎性细胞浸

润#组织切片经
BM

染色后!镜下可见大群肌纤维极度肥大!

可见分裂纤维.可见大量成群的肌纤维坏死及再生!大量核聚

集!结缔组织增生明显.未见炎性细胞浸润!未见小血管炎性

反应#

%'F

!

血清学检查
!

血清学检查结果见表
"

#

表
"

!!

血清学检查结果

检测日期
IT

)

Z

%

D

*

1DK

)

Z

%

D

*

1?K

)

Z

%

D

*

DSB

)

Z

%

D

*

Z1

)

&

843

%

D

*

0##('#&'"& !#%$ "!0 "") 0(" )#(

0##('"0'0& $%$& "!! "00 %$# $!%

0#"#'#$'#( !(0! "(% "!& $$( $)&

0#"#'#$'"! )0"# "&# ".0 $&. !"$

0#"#'#!'%" )))& .) && %#. !.#

0#""'#"'"# )0(& "!) "$& %0& $.!

&

!

讨
!!

论

该例患者于
0##%

年因四肢无力就诊时!初诊为多发性肌

炎!在随后近
.

年的诊疗过程中均针对多发性肌炎进行治疗!

并且有两次住院治疗的经历#但其病情不仅没有好转!而且逐

渐加重#然而!其肌营养不良症的症状已久!只是不甚明显!又

无家族史#该例患者读小学时未见明显异常症状!能跑步!但

奔跑速度明显慢于同龄者.读大学时!能登楼梯!但感觉抬腿困

难.出生至今智力均正常#

0##(

年至今!该例患者血清
IT

活

性值均在
$###Z

%

D

以上!

1DK

"

1?K

"

DSB

也轻度增高!

Z1

持续增高!说明患者病情逐渐加重#

0##(

年
&

月
"&

日入院治

疗!诊断为多发性肌炎"高尿酸血症#

0#"#

年
$

月
"!

日再次

入院治疗!诊断为肢带型肌营养不良症#两次住院期间的血清

学指标检测结果差异无统计学意义!见表
"

#

传统理论认为!假肥大型肌营养不良症患者血清
IT

活性

值每升可高达数千至万余单位!肢带型"面肩肱型肌营养不良

症患者血清
IT

水平较少超过
0###Z

%

D

)实验温度为
%.g

!

下同*

'

$

(

!国内曾有研究发现假肥大型肌营养不良症患者血清

IT

活性值小于
%###Z

%

D

)

%.g

*

'

!

(

#该例患者诊断为肢带

型肌营养不良症!但其血清
IT

活性值高达
)###Z

%

D

)

%.g

*

以上#

IT

检测主要用于心肌梗死患者的早期诊断指标!

IT

主

要存在于人体的骨骼肌"心肌和大脑!其活性值分别为
0!##

"

%###

"

!##

"

.##

和
0##

"

%##Z

%

O

湿重组织'

)

(

#近几年的研究

表明!精神疾病患者的血清
IT

活性值与健康者差异有统计学

意义'

.

(

#但是!无论是心肌梗死患者"肌肉损伤患者!还是精神

病患者!其
IT

活性值均难达到
$###Z

%

D

的水平#在临床工

作中!如果发现
IT

活性值异常增高达
$###Z

%

D

以上者!要

高度重视患者的病情!并作跟踪检查#
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孕前#孕中及产后同型半胱氨酸水平变化及临床意义

李海川"候李俞"谭
!

胡"龚
!

波

!上海市长宁区妇幼保健院
!
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同型半胱氨酸)

@484N

;

,:<+-<

!

BN

;

*是人体内一种含硫氨 基酸!

BN

;

代谢依赖的酶缺陷和)或*叶酸及
=

族维生素缺乏

&

!(00

&

国际检验医学杂志
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年
""

月第
%0

卷第
"(

期
!
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!
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!
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时!可引起高同型半胱氨酸血症)

@

;A

<7@484N

;

,:<+-<8+9

!

B@/

N

;

*#冠状动脉及外周血管疾病患者中!约有
0#c

"

%#c

发生

高
BN

;

#近年来发现!血浆中
BN

;

水平升高与习惯性流产"妊

娠高血压综合征)

X>B

*"胎盘早剥"胎儿生长受限"胎儿畸形"

死胎"早产"低体质量儿等的发生密切相关'

"

(

#本组通过应用

微量荧光生化法检测孕产妇血浆中的同型半胱氨酸水平!总结

产妇孕期及产后同型半胱氨酸变化情况!以及为指导产妇合理

补充叶酸提供实验依据#

$

!

资料与方法

$'$

!

一般资料
!

选择
0##(

年
&

月至
0#"#

年
""

月在该院初

诊建卡的孕妇
"#%)0

例!孕
"$

"

0#

周!年龄)

0!

"

%!

岁*!产后

$0

周门诊回访产妇
&#."

例!年龄)

0!

"

%!

岁*!孕前孕妇
00$

)

0!

"

%!

岁*例!排除妊娠并发症且无不良病史者#

$'%

!

方法

$'%'$

!

标本采集和储存
!

每例孕
"$

"

0#

周的孕妇及已生育

回访产妇空腹
&

"

"0@

后于次日
#&_##

一次性抽取
"

"

08D

静脉血!均在
0@

内离心分离出血浆!于
$g

冷藏!并于
05

内

进行检测!检测完标本置
e$#g

保存#

$'%'%

!

试剂
!

采用
BN

;

微量荧光定量试剂盒!由杏恩生物科

技股份公司生产#

$'%'&

!

检测方法
!

采用杏恩生物科技股份公司生产的
BN

;

微量荧光定量分析仪
LX/")0

测读#

$'&

!

统计学处理
!

采用
?X??"%'#

软件包统计!所有计量资

料以
Of=

表示!组间比较采用非配对
9

检验#

%

!

结
!!

果

各组
BN

;

水平的比较$孕前组血浆
BN

;

水平为)

"$'%"f

0'!&

*

&

843

%

D

!孕
"$

"

0#

周组血浆
BN

;

水平为)

.'&(f0'0$

*

&

843

%

D

!两组比较差异有统计学意义)

F

&

#'#"

*.产后组血浆

BN

;

水平为)

"0'$%f0'0$

*

&

843

%

D

!与孕
"$

"

0#

周组比较差

异有统计学意义)

F

&

#'#"

*#见图
"

#

!!

%

$

F

&

#'#"

!与孕
"$

"

0#

周组比较.

9

$

F

&

#'#"

!与孕
"$

"

0#

周

组比较#

图
"

!!

各组
BN

;

水平结果比较

&

!

讨
!!

论

同型半胱氨酸)

BN

;

*是含巯基非必需氨基酸!主要于蛋氨

酸脱甲基后形成并释放入血液中!是甲硫氨酸循环的中间产

物!在人体内含量甚微!肝脏和肾脏为其主要代谢器官'

0

(

#引

起
BN

;

升高的主要因素为遗传缺陷和营养障碍!遗传因素是

指编码
BN

;

代谢所需的酶的基因发生突变'

%

(

.而营养障碍主

要是指叶酸"维生素
=

"0

等
=

族维生素缺乏!从而导致
BN

;

的

代谢障碍和在血液中的堆积'

$

(

#

!!

本研究数据通过对大量孕妇进行同型半胱氨酸检测发现!

孕期女性的同型半胱氨酸含量比未怀孕女性的含量要有所降

低!降低的幅度约为
%!c

"

$!c

!而产后女性同型半胱氨酸恢

复到产前的水平#同型半胱氨酸被体内的叶酸和维生素
=

"0

需

求性甲硫氨酸合成酶所代谢而合成甲硫氨酸!另一个代谢途径

是经维生素
=

)

的辅助而生成半胱氨酸!妊娠期对叶酸的需要

量大大增加!而孕妇体内又不能自身合成!当叶酸及
=

族维生

素摄入不足时!

BN

;

就可能累积而释放至血液中!形成高同型

半胱氨酸血症'

!

(

#本研究的数据表明!孕妇的同型半胱氨酸水

平是显著下降的!这可能与本组在孕期加强叶酸以及
=

族维

生素的摄入有关#也有学者表明!孕妇同型半胱氨酸的下降!

可能与血液稀释及胎儿蛋白合成需要增加有关!是对妊娠的一

种生理适应'

)

(

#虽然妊娠期女性体内
BN

;

水平较孕前显著下

降!由于妊娠期女性对
BN

;

损伤敏感性增强!所以血浆
BN

;

含

量轻度升高就可能导致一系列的血管伤害'

.

(

#所以对于孕妇

的叶酸以及
=

族维生素的监测与额外摄入是必不可少的#

本研究数据还表明!产后的女性同型半胱氨酸迅速恢复到

孕前水平!甚至有超过孕前的趋势#这可能与产后血容量迅速

回落!血液浓缩有关!也有可能与生产过程中体力与精神的大

量消耗以及对血管内皮的损伤所致!具体机制还需要进一步研

究探讨#有研究表明产后抑郁症患者存在高
BN

;

!孕妇同型半

胱氨酸升高与产后抑郁症的发生密切相关'

&/(

(

#

通过本研究结果得出!孕期应常规监测
BN

;

"叶酸及
=

族

维生素水平!并且需要适量补充叶酸及
=

族维生素.孕妇产后

也应增加叶酸及
=

族维生素的摄入并定期进行
BN

;

水平的

监测#
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