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糖原累积病Ⅰ型患者肝、肾声像图特征分析（附２例报告）

刁宗平，章建全

第二军医大学长征医院超声诊疗科，上海２００００３

　　［摘要］　目的　探讨Ⅰ型糖原累积病（ＧＳＤⅠ）致肝、肾受累的声像图特征。方法　回顾性分析我院收治的２例经病理
确诊的ＧＳＤⅠ型患者的临床资料，重点分析其肝、肾等脏器的声像图特征。结果　２例患者均为女性，分别为１１岁和１９岁，
声像图显示肝脏弥漫性增大，回声细密、增强，其中１例肝内可见多发实性占位灶；双肾实质回声弥漫性增强，但无结石。此

外，２例均表现为甲状腺及子宫偏小，临床表现身材矮小，肝功能损害。结论　掌握ＧＳＤⅠ型的肝、肾声像图特征有助于及时
发现和诊断这一全身性代谢疾病。

　　［关键词］　糖原累积病Ⅰ型；肝；肝腺瘤；肾；超声检查；临床表现
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　　糖原累积病（ｇｌｙｃｏｇｅｎｓｔｏｒａｇｅｄｉｓｅａｓｅ，ＧＳＤ）共有

１２个分型，可累及多个脏器，其中Ⅰ型最多见［１］，此型
最易累及肝脏，且肝脏受损害最为严重。ＧＳＤⅠ系常染
色体隐性遗传性糖代谢异常疾病，发病率１／１０万［２］，
主要由葡萄糖６磷酸酶缺乏所致，其超声诊断文献稀
缺，此型患者以儿童居多。现就本院诊治的２例ＧＳＤ
Ⅰ型患者的肝、肾等器官超声表现报告如下。

１　病例资料

１．１　病例１　患者，女性，１１岁，生长缓慢，身材明
显矮于同龄人，腹部鼓胀，临床以“腹水待查”收入
院。体格检查：体型矮小，身高１０２ｃｍ，体重１６ｋｇ，

腹部膨隆呈“蛙状腹”（图１）。上腹部浅表静脉曲张。
触诊示肝脏左肋缘下１２ｃｍ，右肋缘下１０ｃｍ，边缘
圆钝，质地中等，脾脏肋下未触及。肝功能示丙氨酸
转氨酶（ＡＬＴ）、天冬氨酸转氨酶（ＡＳＴ）、谷氨酰转肽
酶（ＧＧＴ）、碱性磷酸酶（ＡＬＰ）均显著升高，血清总蛋
白（ＳＴＰ）、球蛋白（Ｇｌｂ）、三酰甘油（ＴＧ）、胆固醇
（ＣＨＯ）增高，肝炎病毒血清标志物（－）、甲胎蛋白
（ＡＦＰ）２．３１μｇ／Ｌ、癌胚抗原（ＣＥＡ）１．９６μｇ／Ｌ；尿酮
体（＋）、尿蛋白（）；空腹血糖２．５ｍｍｏｌ／Ｌ；铜蓝
蛋白０．３６ｇ／Ｌ（０．２～０．４ｇ／Ｌ）、血清铜１６．８７μｍｏｌ／

Ｌ（１１～２２μｍｏｌ／Ｌ）；生长激素水平正常。智力测试
结果正常。家系调查：祖父与外祖父为表兄弟，３个
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表亲死于肝豆状核变性。声像图提示：全肝体积显
著增大，实质回声中等略偏强，细腻均匀（图２Ａ），肝
静脉管径（肝中６ｍｍ、肝右７ｍｍ、肝左６ｍｍ）和门
静脉管径（左支５ｍｍ、右支７ｍｍ）变细，并有牵拉延
伸现象（图２Ｂ）；彩色多普勒显示血流信号丰富，肝
动脉血流呈高速高阻型；超声造影显示肝静脉和门
脉内径均变细，肝实质内造影剂均匀充填（图２Ｃ）。
双肾大小、形态尚正常，皮质回声增强，皮髓质对比
强烈 （图 ３Ａ）。脾 脏 未 见 增 大。子 宫 大 小 约

２１ｍｍ×７．５ ｍｍ ×５．２ ｍｍ，甲 状 腺 大 小 约

２３．５ｍｍ×６．９ｍｍ×５．４ｍｍ，均明显小于同龄正常
人。超声引导下肝穿刺病理检查结果：（１）ＨＥ染
色光镜下可见肝细胞广泛重度水样变性，间杂轻度
脂肪变性，少量淋巴细胞浸润，糖原染色示肝细胞胞
质内糖原沉积；（２）ＩＨＣ染色可见葡萄糖６磷酸酶
低表达，ＨＢｓＡｇ、ＨＢｅＡｇ、ＨＢｃＡｂ均为阴性。

１．２　病例２　患者，女性，１９岁，因“腹痛、腹胀１
周”入院。体格检查：体型矮小，身高１１０ｃｍ，体重

２０ｋｇ，神智清，但反应迟缓。腹部隆起，肝右肋下３
ｃｍ，质中，脾脏未触及，腹壁浅静脉无曲张，皮肤巩膜
无黄染，腹部无移动性浊音，双下肢无水肿。实验室
检查示：血 ＡＬＴ、ＡＳＴ、ＧＧＴ、ＡＬＰ均升高，肝炎病
毒血清标志物阴性，ＡＦＰ３．５１μｇ／Ｌ，ＣＥＡ１．３７μｇ／

Ｌ。声像图显示：肝脏增大，形态饱满，右叶可见一等
回声均质病灶，周边有声晕，ＣＤＦＩ显示血流信号不
丰富（图４Ａ）；左叶可见一境界清晰的低回声病灶，
内回声欠均（图４Ｂ），ＣＤＦＩ显示血流信号不丰富。
余肝脏回声细密、增强。双肾体积增大，实质回声弥
漫性增强（图３Ｂ）。脾脏未见增大。子宫大小约４９
ｍｍ×１１ｍｍ×９ｍｍ，甲状腺右叶大小约３８ｍｍ×９
ｍｍ×８ｍｍ，左叶大小约３０ｍｍ×９ｍｍ×６ｍｍ，峡
部厚约４ｍｍ，实质回声均匀。超声引导下对肝脏实
性肿块及弥漫病变区域分别穿刺活检，病理检查提
示光镜下改变肿块区符合“肝脏腺瘤”，弥漫性病变
区符合“肝糖原累积”。

图１　ＧＳＤⅠ患儿外观（病例１）

Ｆｉｇ１　ＡｐｐｅａｒａｎｃｅｏｆＧＳＤｔｙｐｅⅠ （ｃａｓｅ１）

图２　ＧＳＤⅠ型肝脏声像图（病例１）
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图３　ＧＳＤⅠ型患者的肾脏声像图
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图４　ＧＳＤⅠ型患者肝腺瘤声像图（病例２）
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Ｂ：Ａｎｏｔｈｅｒｈｙｐｏｅｃｈｏｉｃｍａｓｓ（ａｒｒｏｗ）ｗａｓｓｅｅｎｉｎｔｈｅｌｅｆｔｌｏｂｅ
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２　讨　论

２．１　ＧＳＤⅠ型的发病机制及其声像图特征　葡萄
糖６磷酸酶（ｇｌｕｃｏｓｅ６ｐｈｏｓｐｈａｔａｓｅ，Ｇ６Ｐａｓｅ）是所
有参与糖代谢途径的酶中唯一存在于细胞微粒体

（内质网）内的酶，其编码基因位于第１７号染色体，
是糖原分解和糖异生过程中的关键酶，主要在肝脏
表达，在肾脏、胰腺的Ｂ细胞及小肠黏膜也有部分表
达。正常状态下该酶分解糖原，为人体提供约９０％
的葡萄糖，与胰高血糖素共同调节血糖水平。ＧＳＤ
Ⅰ型是因肝组织细胞中Ｇ６Ｐａｓｅ缺陷、肝细胞质中
糖原不能被分解而积聚所致的疾病。此时机体仅能
依靠脱支酶分解糖原１，６糖苷键所产生的８％的葡
萄糖，因而空腹时容易发生严重低血糖。正常人在
血糖过低时，其胰高血糖素分泌增加以促进肝糖原
分解和葡糖异生过程，生成葡萄糖使血糖水平恢复。

ＧＳＤⅠ型患者因此酶缺陷，至６磷酸葡萄糖（ｇｌｕ
ｃｏｓｅ６ｐｈｏｓｐｈａｔｅ，Ｇ６Ｐ）环节时不能进一步向前水
解成葡萄糖，因此由低血糖刺激分泌的胰高血糖素
不仅不能提高血糖浓度，反而使大量糖原分解所产
生的部分Ｇ６Ｐ进入糖酵解途径；同时由于Ｇ６Ｐ的
累积，大部分１磷酸葡萄糖又重新再合成糖原；而低
血糖又导致组织蛋白分解，向肝脏输送葡萄糖异生
原料。此为ＧＳＤⅠ型异常糖代谢过程［３］。

　　肝脏是ＧＳＤⅠ型的主要受累器官［４］，糖原累积
导致肝脏增大；同时还因脂肪代谢紊乱、三酰甘油和
胆固醇等合成增多而并发弥漫性肝脏脂肪浸润。本
组２例患者声像图均显示肝脏明显增大，且横径增
大更明显，此外还有明显的脂肪浸润改变。淤血的
肝声像图表现为肝脏肿大，实质回声增强，但通常伴
有下腔静脉和肝静脉内径的增宽；肝豆状核变性的
肝声像图也会出现肝脏弥漫性增大，实质回声增强、
增粗，患者血清铜蓝蛋白偏低、ＫＦ环阳性为其特异
表现。ＧＳＤⅠ型可合并肝脏腺瘤，表现为肝内偏低
或等回声的类圆形病灶，境界清晰，内部可出现不规
则的无回声区，即液化坏死的表现。肝腺瘤主要与
口服避孕药或长期服用雌激素有关，这种原因引起
的肝腺瘤一般为较大的有包膜的单个腺瘤，停用激
素后腺瘤可消退。Ｌｅｅ等［５］报道ＧＳＤⅠ型患者肝腺
瘤的发生率为２２％～７５％。ＧＳＤⅠ型相关肝腺瘤常
为多发的无包膜小腺瘤，具体机制尚不明［６］。本组
第２例患者肝内有多发腺瘤。

２．２　肾脏等脏器受累的机制及其声像图特征　戊
糖旁路代谢亢进产生过量的嘌呤并进而分解生成大

量尿酸，此外体内乳酸、丙酮酸等异常增多使尿酸在
肾小管上皮的主动分泌受到竞争性抑制，综合因素
致高尿酸血症［７］，令肾脏成为肝脏以外的主要受累
器官。本组２例患者的肾脏均表现为肾实质弥漫性
增强，皮髓质回声强度反差增大。长期高尿酸血症
可致生长迟缓和骨龄延迟［８］，本组２例患者身材均
较同龄人矮小；第二性征发育迟缓，甲状腺及子宫较
同龄人亦偏小，其机制有待探讨。

　　通过本组２例患者不难发现ＧＳＤⅠ型可以累及
多个脏器，主要以肝、肾为主。这提示我们在超声检
查时面对肝脏对称性肿大，有脂肪浸润表现，伴或不
伴有腺瘤，或肾脏出现皮质回声弥漫性增强时，结合
其身材矮小、空腹低血糖，及可能出现的高乳酸血
症、高尿酸血症、高脂血症、腹泻、反复鼻出血等［９］，
应首先考虑ＧＳＤⅠ型的可能，可及时实施超声引导
下肝、肾穿刺活检，以期尽早明确诊断。
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