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·个案报告·

妊娠合并肝豆状核变性一例报告
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１　临床资料　患者女，２７岁，因孕３９＋１周于２００５年１０月

１５日入院。患者于１８岁时无明显诱因出现构语困难，双手

发抖，动作笨拙，吞咽困难，至上海华山医院就诊，经血铜蓝

蛋白（ＣＰ）测定确诊患有肝豆状核变性（ｈｅｐａｔｏｌｅｎｔｉｃｕｌａｒｄｅ

ｇｅｎｅｒａｔｉｏｎ，ＨＬＤ），给予口服青霉胺，４片，１次／ｄ治疗，其后

病情稳定。其父母为表兄妹婚配，另育有一男孩，为患者之

弟，也经上海华山医院确诊为携带者。患者２６岁结婚，非近

亲婚配，未避孕。因考虑青霉胺对胎儿的影响，自行停药，后

出现肝功能的异常，改为青霉胺，２片，１次／ｄ治疗，病情稳

定。末次月经２００４１２２２，定期我院产前检查，未发现明显异

常。入院后查体：生命体征平稳，发育正常，口唇发绀，略向

右歪斜，咬字不准，双侧瞳孔等大等圆，对光反射存在，角膜

边缘有铜盐沉着环（ＫａｙｓｅｒＦｌｅｉｓｃｈｅｒｒｉｎｇ，ＫＦ环），腹围９６

ｃｍ，宫高３６ｃｍ，胎位左枕前，胎心规则，心、肺、肝无明显异

常，脾界大于正常。辅助检查：血常规正常；腹部Ｂ超示肝豆

状核变化，脾大，肾未见异常；ＣＰ为０．０７２３ｇ／Ｌ，明显低于正

常值（０．２～０．６ｇ／Ｌ），血清铜为１．０μｍｏｌ／Ｌ，也明显低于正

常值（１１～２４．４μｍｏｌ／Ｌ）。入院当晚出现不规律宫缩后转为

规律宫缩，胎监提示为无反应，胎动时反应差，评７分，即在

持续硬膜外麻醉下行子宫下段剖宫产术结束妊娠（已备血

源），娩出一男婴，体质量３１４０ｇ，评１０分，手术过程顺利，术

后胎盘送病理，提示羊膜、脐带以及胎盘绒毛均未见明显病

理改变。术后７ｄ拆线出院。经随访母亲无异常，新生儿发

育正常。

２　讨　论　ＨＬＤ系常染色体隐性遗传病，是一种先天性铜

代谢异常疾病。由于大量的铜沉积在肝、脑、肾、骨骼、角膜

及其他组织，导致器官功能异常。本病的致病基因位于染色

体１３ｑ１４．３，发病率１／１６万～１／６４万。

　　妊娠合并 ＨＬＤ对母儿危害极大。由于肝功能异常，雌

激素灭活作用减弱，反馈性的促性腺激素分泌减少，排卵功

能障碍，常表现为月经不调或不孕。一旦妊娠，即有较高的

流产率、早产率及围产儿死亡率。肝豆状核变性常使妊娠晚

期的孕妇出现以下并发症：妊高征、产后出血、产后感染。孕

期由于血容量增加及增大子宫的压迫，使门静脉系统充血，

压力升高，致食管曲张静脉破裂。据报道此时孕产妇死亡率

可达６１．５％。另外，分娩的劳累、脱水、创伤及药物可引起肝

细胞进一步损伤坏死，重者可发生肝性脑病，甚至死亡。

　　本病的治疗以促进体内铜的排泄及减少铜的吸收、保护

肝脏及对症治疗为原则，需终身服药。青霉胺能结合肝及其

他组织中的铜，并增加尿铜的排出，其尿铜排出量能增加５～
２０倍，但对母儿有毒副作用。硫酸锌能阻止肠道对铜吸收和

促进铜的排泄，毒副作用小，适用于妊娠期，但去铜作用起效

较慢。该患者未使用硫酸锌是一遗憾。

　　ＨＬＤ近年来偶有合并妊娠的报道，患此病产妇，其后代均

为隐性基因携带者，为贯彻优生优育政策，对有家族遗传史和

患有本病的妇女，应主张进行绝育。一旦妊娠，在孕中晚期注

意防止急性肝功能衰竭及产后出血，可顺利度过分娩关。
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