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图棻暋糖原累积病暋斄棶左心室短轴切面棳左心室各壁心肌均匀性显著增厚椈斅棶左心室长轴切面棳
左心室流出道血流无梗阻

暋暋患儿女棳棻棸个月棳确诊为糖原累积

病 棬旂旍旟斻旓旂斿旑 旙旚旓旘斸旂斿 斾旈旙斿斸旙斿 旚旟旔斿棳
斍斢斈棭棻个月棳因气促棳呼吸困难入院椈
患儿发育落后棳肌张力偏低棳双膝健反

射弱棳经外院基因检测测序分析及酸

性溁灢棻棳棿灢葡萄糖苷酶测定诊断为糖原

累积病栻型椈实验室检查椇肌酸激酶

椄棻椆斦棷斕椈乳酸脱氢酶 棻椄棻椃斦棷斕椈丙
氨酸 氨 基 转 移 酶 棻棿椂灡椂 斦棷斕椈酸 性

溁灢葡萄糖苷酶 棻灡棻旑旐旓旍棷斾斸旟棷旙旔旓旚椈心
电图椇双心室高电压椈斢灢斣段改变暎超

声心动图椇左心室各壁心肌均匀性显著增厚约棻椄旐旐棬图棻斄棭棳增
厚心肌回声减低棳向心运动幅度尚可椈左心室腔明显缩小棳心尖部

心腔 收 缩 期 消 失棳局 部 血 流 速 度 稍 增 快 约棻椆斻旐棷旙棳压 差

棻棸旐旐斎旂棳频谱峰值后移椈左心室流出道内径椃灡椄旐旐棳流速

椃棾斻旐棷旙棳血流无梗阻棬图棻斅棭椈右心室壁心肌增厚均约椂旐旐棳右
心室腔血流无梗阻椈三尖瓣反流法估测肺动脉收缩压棾棾旐旐斎旂椈
心包腔少量积液椈动脉导管未闭约棽旐旐棳左心室射血分数 棩暎

讨论暋斍斢斈根据缺陷酶及受累组织不同分棻棽种类型棳栻
型又称为心型糖原累积病棳是由于先天酸性溁灢葡萄糖苷酶缺

乏棳使溶酶体内糖原分解障碍棳组织中糖原沉积棳主要沉积于心

肌暍骨骼肌和平滑肌棳属常染色体隐性遗传代谢性疾病椈分为婴

儿型暍青少年型和成人型棳婴儿型病情危重棳进展迅速棳多在棾暙

椂个月内起病棳骨骼肌张力减低棳心脏明显扩大棳心肌肥厚棳肝肿

大和呼吸困难棳伴有营养障碍和发育停滞棳心力衰竭是死亡的

主要原因暎本例患儿为 斍斢斈 栻婴儿型棳骨骼肌病变表现轻微棳
无肝脾肿大棳以心脏病变为主椇双侧心室心肌增厚棳 厚达

棻椄旐旐棳实属罕见椈增厚心肌回声减低是由于心肌细胞体积增

大棳糖原沉积棳并有空泡形成及退行性坏死椈左心室腔明显缩小

但无明显梗阻棳是由于心肌增厚均匀暍乳头肌未见肥大椈心电图

的异常是由于大量糖原沉积于心肌细胞棳影响心脏电活动的稳

定性椈肺动脉压轻度增高暍心包腔少量积液提示患儿右心受累椈
斢旈旐旔旙旓旑法未检测到射血分数下降棳与心室腔几何形态的改变

有关暎本病确诊需肌肉活检暍基因检测及酶测定等暎超声心动

图具有特征性改变棳当婴儿期发现心肌显著肥厚应考虑 斍斢斈
栻的可能棳但应与以下疾病相鉴别椇栙心内膜弹力纤维增生症椇
心内膜非均匀性增厚暍回声增强棳增厚内膜与心肌界限明显棳左
心室收缩及舒张功能均受限椈栚黏多糖蓄积症椇多沉积于心肌

及瓣膜中棳以瓣膜结构及功能改变为主椈栛肢端肥大症椇婴幼儿

发病率极低棳心肌肥厚暍心室运动僵硬棳以舒张功能损害为主暎
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