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'也称先天性非溶血性黄疸"最早由

O%&A=>?

和
V=>=A1;&&=?

在
'5('

年就提出"是一种肝脏无器质性

的病变#因为肝细胞摄取间接胆红素%

IG%&

'障碍"导致肝细胞

微粒体内"缺乏葡萄糖醛酸转移酶"又或是与
IG%&

结合的清蛋

白障碍"导致血液里非结合胆红素升高"以这些为主要表现的

常染色体显性遗传病"任何年龄均可发生"但临床症状多较轻

微"许多病例是由体检或其他疾病求诊时"偶尔被发现的#

OH

起病隐匿"症状又轻微"黄疸表现为间歇性(波动性"并可自行

消退"临床并无特异性表现"易被忽视或误诊为某些治疗的副

作用"造成常被误诊#因非结合胆红素是脂溶性的"故会慢慢

累积"易和神经细胞结合"出现相关的神经症状"如!健忘(记忆

力下降等#现将本科室化验时发现的
'

例
OH

报道如下#
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病例资料

!!

患者"女"

2(

岁"国家事业单位职工"体检发现总胆红素

%

:G%&

'和
IG%&

升高"肤黄"劳累后有乏力"食欲缺乏"食油腻后

肝区不适"无腹痛"无皮肤瘙痒#收集患者的一般资料(临床表

现(检验数据(实验室检查(饥饿试验等结果#体格检查结果!

体温
2*/(U

"心率
),

次$分"血压
'',

$

,,## [
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#患者神智

清楚"皮肤有轻度黄染"心肺肝脾正常#查三大常规"甲状腺功

能"甲(丙(戊型肝炎抗体及乙肝两对半"自身免球蛋白(铜蓝蛋

白(自身免疫抗体(抗核抗体(肾功能(心肌酶均正常#腹部
G

超正常#肝功能!
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IG%&+-/+-#1&

$

V

"其余肝

功能指标均为阴性#家族中母亲有慢性胆囊炎(胆结石(胆红

素增高#影像学检查!超声检查肝胆未见异常#饥饿试验结

果!第
'

次检测"

:G%&

为
++/)-#1&

$

V

"

IG%&

为
++/4,#1&
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V

"空
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后行第
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次检测"
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为
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为
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"饥饿试验结果阳性%空腹
+4@

后"血清
IG%&

比原水平增

高
'

倍及以上'"提示
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#随访结果!患者服用熊去氧胆酸软

胶囊
'

个疗程后%
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未降至正常#
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患者中以青少年居多"临床表现为!长期(间歇性轻度

黄疸"多无明显临床症状及体征"也可有乏力(右上腹不适(恶

心等"饮酒(饥饿(感染或妊娠时加重"黄疸呈持续性或间歇性"

可有肝大)
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以
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"
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岁人群多见"发病率可达
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"男女比例为
'(n'

#由于
OH

诊断缺乏特异性"故误诊(

漏诊较多)
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#目前
OH

诊断标准参考如下!%

'

'黄疸是此病的

唯一临床表现"并常因劳累(饥饿(感染等加重&%

+

'多数无症

状"或仅有轻度消化道症状及乏力&%

2

'多次血检均显示非结合

胆红素水平升高"肝酶学指标正常&%
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'饥饿试验阳性&%

-

'检测

SO:'9'

突变基因为诊断金标准&%

)

'苯巴比妥药物治疗有近

期疗效"需于
'

年到
'

年半内随访
+

"

2

次"无其他检查异常"

排除其他疾病"即可诊断
OH

&%

*

'熊去氧胆酸等消炎利胆类药

物无效)
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临床特点!%

'

'

IG%&

增高"丙氨酸氨基转移酶

%

9V:

'(天门冬氨酸氨基转移酶%

9H:

'等肝酶检测正常"尿胆

红素阴性"尿胆原不增高&肝炎病毒标志物和溶血性贫血检测

无异常"肝(胆(胰影像学检查无异常&%

+

'可有家族史&%

2

'临床

表现除慢性波动性黄疸外"多无其他症状"疲劳(应激(紧张(饮

酒(感染等常为发生和加重的诱因&%

4

'肝组织病理检查可见肝

小叶结构完整"部分病例可见中央区周围区域肝细胞浆内"有

较细的棕褐色色素颗粒沉积"肝细胞可有轻度水样变性(脂肪

变性等"小叶及窦腔内"少量炎细胞浸润"胆管轻度增生等&%

4

'

苯巴比妥类药物可增加尿苷二磷酸
"

葡萄糖醛酸基转移酶

%

SO:

'的活性"饥饿时"可促使
SO:

活性降低&%

-

'本病为良

性疾病"预后良好"对健康无碍"治疗上解除诱因"嘱咐患者勿

着凉(勿饮酒"一般无需特殊治疗)
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总体与样本

根据研究目的确定的同质研究对象的全体%集合'称为总体"包括有限总体和无限总体#从总体中随机抽取的部分观察

单位称为样本"样本包含的观察单位数量称为样本含量或样本大小#如为了解某地区
'(

"

'-

岁儿童血钙水平"随机选取该

地区
2(((

名
'(

"

'-

岁儿童并进行血钙检测"则总体为该地区所有
'(

"

'-

岁儿童的血钙检测值"样本为所选取
2(((

名儿

童的血钙检测值"样本含量为
2(((

例#类似的研究需满足随机抽样原则"即需要采用随机的抽样方法"保证总体中每个个

体被选取的机会相同#
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