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儿童Apert综合征１例报告

福建医科大学省立临床医学院 福建省立医院小儿外科

(福州３５０００１) 　肖智祥　康映泉　何少华　徐　迪

李　鋆

Apert综合征 (Apertsyndrome,AS)是一种少见的遗

传性疾病,具有特殊的颅骨、面部外观及双侧尖头并指

(趾)畸形[１].回顾分析我科收治的１例 Apert综合征患儿,
并复习儿童 Apert综合征的病因、基因突变、临床表现及诊

断和治疗策略,报告如下.

１　临床资料

患儿女,６岁,系福利院儿童,出生史及家族史不详,

出生后２个月被送至福利院门口,发现时其双手、双足均呈

完全并指 (趾)畸形,当时未进一步诊治,生长发育及智力

稍迟于同龄人,行走等基本动作可完成.入院查体:神志清

楚、精神可,反应正常,伴轻度口吃,对答良好,头颅前额

高凸,前后扁平,前囟闭合,眼距增宽,双侧眼角外侧下

斜,鼻梁塌陷,嘴唇不自主张开,牙列不齐,无腭裂.双手

及双足完全并指 (趾)畸形,双手第３、４指指甲融合 (图

１A),X 线示双手、双足并指 (趾)畸形,双手第３、４指

远端汇聚,双手拇指近节指骨发育不良,双足第１跖骨发育

不良伴跖趾关节脱位 (图１B、１C).头颅X线片提示颅面骨

短头畸形,面中份发育不良,颅骨多发脑回样压迹,呈 “钢
盔征”,牙齿发育异常 (图１D).胸片、心脏彩超、全腹彩

超未见明显异常.

A B C D
注:A,双手及双足完全并指 (趾)畸形,呈花蕾样,双手第３、４指指甲融合,余指 (趾)可见甲床轮廓;B,X

线检查示双手第３、４指远端汇聚,双手拇指近节指骨发育不良;C,X线检查示双足并指 (趾)畸形,双足第１跖骨发

育不良伴跖趾关节脱位;D,头颅 X线片示颅面骨短头畸形,面中份发育不良,颅骨多发脑回样压迹,呈 “钢盔征”,

牙齿发育异常.

图１　Apert综合征患者的手足外观及相关X线图

２　讨论

Apert综合征是一种罕见的常染色体显性遗传病,又名

尖头并指 (趾)畸形,表现为颅面骨异常及并指 (趾)畸形

的综合征[１].Apert综合征为散发病例,各地发病率差异较

大,根据统计,发病率约１/８００００~１/５００００[２].Apert综

合征家族史通常不明显,但由于其遗传特性,其后代具有

５０％的遗传倾向[３].临床表现除了颅面骨异常、突眼、眼角

外侧下斜、面中部凹陷及手足并指 (趾)畸形外,部分病例

仍存在心、肺、脑等器官畸形.本例 Apert综合征患儿表现

为前额高凸、前后扁平,眼距增宽伴双侧眼角外侧下斜,面

中部凹陷、牙列发育异常,及典型的双侧手足完全并指

(趾)畸形,其他器官未见明显异常,诊断基本明确.

Apert综合征的发生主要来源于家族性显性遗传或父系

起源的基因突变[４],认为是由于编码成纤维细胞生长因子受

体Ｇ２ (FGFRＧ２)的基因突变引起[５],并且有学者[６]认为男

性生育年龄是 Apert综合征病因学中最重要的影响因素之

一,其发生率与父亲年龄直接相关,可能是因为老年男性精

子中积累了更多的突变.颅缝早闭是 Apert综合征典型的病

理改变,其致病基因的靶点位于 FGFRＧ２.FGFRＧ２基因突

变可使成纤维细胞生长因子 (FGFs)/FGFRＧ２信号通路上

调,成骨细胞功能异常,引发颅缝早闭等临床表现,而激活

角质细胞生长因子的异位表达与并指 (趾)相关[７].本例

Apert综合征患儿为福利院儿童,因其他原因,未进一步行

基因检测.
目前对 于 Apert综 合 征 并 指 畸 形 的 分 型,主 要 采 用

Upton分型法[８],基于外观的判断,易于理解,可快速判断

畸形的严重程度,应用广泛.本例手部畸形为 UptonⅢ型,
早期的虎口重建有利于拇指功能的恢复,若虎口成形困难,
或严重的骨性融合,可行示指截指术,以期获得良好的拇指

对掌功能[９].

Apert综合征临床表现较为典型,但仍需与其他疾病相

鉴别,如Carpenter综合征和 Crouzon综合征临床上均可表

现为颅面骨发育异常,包括尖头、突眼、面中部凹陷、反颌

等畸形,特别是伴有颅缝早闭,因此需要仔细鉴别.Apert
综合征为常染色体显性遗传,冠状缝过早闭合,引起颅内压

增加,进而导致智力发育障碍;Carpenter综合征为常染色

体隐性遗传,发病率较 Apert综合征低,临床表现除了尖头

并指 (趾)畸形外,还包括拇指多指、下肢发育异常、肥

胖、生殖器发育不全、性功能低下等表现;Crouzon综合征

以颅面骨畸形为主,无并指 (趾)畸形[１０].临床上需注意
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体格检查,避免误诊.

Apert综合征除了表现为头面部颅骨及手足畸形外,有

文献报道[１１]胎儿时期即存在其他系统畸形,如脑积水、脑

水肿、心脏系统及消化系统的畸形改变等.Apert综合征临

床表现的多部位及多系统性,决定其治疗方式的多样性,需

要临床多学科共同制订治疗方案,分步骤、分系统完成手

术,纠正畸形.本例患儿以手足并指 (趾)为主,颅面部表

现为扁头、眼距增宽、眼部外角下斜及面中部凹陷,无腭裂

表现,智力稍低于同龄人,对答切题,可独立行走,手术要

点主要集中于手部畸形的矫正,因其他原因,本例未进一步

手术治疗.
综上所述,Apert综合征是一种遗传性疾病,手术治疗

是其最佳方法,但因其畸形复杂,无固定手术方式,手术效

果需长期随访,因此,需临床医生仔细、耐心,术前设计方

案,术后精心护理及康复,方可获得最大程度的治疗效果.
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重复肾伴下位重度肾积水误诊
肾囊肿１例报告

福建中医药大学附属第三人民医院泌尿外科 (福州

３５０１０８) 　曹　超　叶　华　甘　晶

重复肾畸形是少见的临床疾病,易漏诊、误诊,我院泌

尿外科收治１例左侧重复肾伴下位重度肾积水患者,术前误

诊为左肾巨大囊肿.现报告如下.

１　病历资料

患者女,６３岁,以 “左肾囊肿术后１６年,复发１４年

余”入院.１６年前在当地医院行 “左肾囊肿切除术”,１４年

前复查时发现左肾囊肿复发,无腰腹疼痛,无尿频、尿急、
尿痛等不适,一直未治疗.１４年来在当地医院多次复查,
囊肿渐大,以近１年增长迅速,无其他不适,于２０２０年６
月２日转诊我院治疗.体格检查:血压１０９/７６mm Hg (１
mm Hg＝０􀆰１３３kPa),心肺听诊未见明显异常;左侧腰部

见一长约１５cm 陈旧性手术疤痕,愈合良好;腹肌软,无压

痛、反跳痛;左肾区叩击痛阳性,右肾区无明显叩击痛.辅

助检查:血常规、肾功能结果均正常.尿常规:白细胞阴

性,隐血１＋.消化系彩超示:肝多发囊肿.泌尿系彩超

示:左肾受压变形,下极见一个巨大无回声团块,大小约

１９􀆰１cm×１８􀆰３cm,内可见斑点样高回声漂浮,右肾大小形

态正常,实质见多个无回声区,大者约４􀆰０cm×３􀆰３cm,
双侧集合系统未见分离征,考虑双肾囊肿.腹部 CT 平扫

示:左侧腹巨大低密度影,左肾复杂囊肿;双肾多发囊肿,
部分伴钙化.腹部增强CT提示:双侧多囊肾,部分伴钙化

(图１).

图１　腹部增强CT示双侧多囊肾

本例患者在住院期间完善相关检查,术前诊断:双侧多

囊肾.予行腹腔镜左肾巨大囊肿去顶减压术,手术经腹膜后

途径,术中发现:可见术中两根输尿管汇合,呈 Y 字形,
输尿管一分支向上向内走行,连接上部肾脏,输尿管另一支

与左肾囊肿相通可能,该支输尿管上段扭曲、与周围组织粘

连明显,找到囊肿内开口处,插入斑马导丝,C臂机透视下

见导丝可进入膀胱,术中证实左重复肾畸形、并肾下部重度

积水,遂改行左侧重复肾无功能下部肾切除术.术后病理回
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