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·病例报道·

患儿女，13岁，因“腹部膨隆伴生长迟缓”入院。体格检查：

身高 111 cm，体质量 20 kg，慢性病容，营养不良，腹部膨隆。实

验室检查：空腹血糖 2.39 mmol/L，丙氨酸氨基转移酶 67 U/L，
门冬氨酸氨基转移酶 117 U/L，尿酸 588 μmol/L，甘油三酯

10.59 mmol/L，胆固醇 7.01 mmol/L，血浆乳酸>7.77 mmol/L，丙酮

酸 507.8 μmol/L，维生素D 7.90 ng/L，血红蛋白 78 g/L，甲胎蛋白

2.41 ng/ml。乙肝两对半呈阴性。常规超声检查：右肝最大斜

径约 11.9 cm，实质回声增强、粗糙、不均匀，肝内见数个散在分

布的团块状低回声，较大者位于左肝，大小约 4.0 cm×3.5 cm，

边界清楚，形态规则，其内未探及明显血流信号（图 1A、B）。

常规超声提示：肝脏增大；脂肪肝；肝实质弥漫性病变伴肝脏

多发实质性占位性病变，建议行超声造影或其他检查明确肝

脏占位病变性质。超声造影检查：左肝团块动脉相呈高增

强，门脉相呈稍高增强，实质相呈等增强（图 1C、D），造影模

式呈快进慢出。超声造影提示：增生结节或腺瘤可能性大。

基因检查提示葡萄糖-6-磷酸酶杂交突变，遗传方式为常染

色体隐性遗传，分别来自父母。综合诊断为Ⅰa型糖原累积症

（glycogen storage disease type Ⅰa，GSD Ⅰa）。随访 3个月复查超

声提示：肝脏肿瘤大小未见明显变化。因患儿家属要求，患儿

于全麻下行同种异体亲体肝移植术，术后病理诊断：肝细胞增

生性病变。免疫组化检查：HBsAg（-）、HBcAg（-）、CK7（胆

管+）、CD38（个别+）、IgG4（-）、HepPar-1（+）、GS（-）、CD34（血

管+）、CD10（胆小管+）、CD56（-）、FABP（+）、ASP70（-）、Ki-67
（MIB-1，1%~2%+）。综合诊断为多发性肝细胞腺瘤；周围肝组

织病理学表现符合糖原累积症病理改变。目前患儿肝移植术

后9个月，状态良好。

讨论：糖原累积症是由于各种酶缺陷导致的一组罕见的先天

性糖原代谢障碍性疾病，多为常染色体隐性遗传疾病，主要累及肝

脏和（或）肌肉，目前分型多种，其中Ⅰ型最常见，且以肝脏受累常

见。Ⅰ型分为Ⅰa型和Ⅰb型两种亚型，Ⅰa型在Ⅰ型中占比约

80%，国外发病率约1/20万~1/10万［1］，国内缺乏流行病学证据。

GSD Ⅰa是由于葡萄糖-6-磷酸酶催化亚单位基因突变所致，该

酶是糖原降解和糖异生的限速酶，其缺陷可引起一系列糖代谢

及脂代谢等异常，表现为患者早期即出现空腹低血糖、高脂血

症、高尿酸血症、高乳酸血症，继发肝肿大、生长发育迟缓及青

春期延迟。肝脏腺瘤是糖原累积症常见并发症，约 30%的GSD
Ⅰa患者会继发肝腺瘤，其中青少年及成人发病率占多数；腺瘤

以多发为主，可合并破裂出血及恶变［1］。良好的代谢控制可减
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更高的质量管理水平，我科 PDCA循环法管理过程便

是按照此原则来实施，故因测量数值填写错误而造成

的问题报告发生率在后期监测中明显降低，乃至几乎

杜绝，科室报告的准确率及临床价值也进一步提升，

实现了以质量控制指标为载体，提高超声检查报告的

诊断准确率及临床价值的目标［6］。同时在本研究过程

中，我科也加强了与临床科室的交流沟通，互相反馈

信息，提高了临床科室满意度，促进了彼此学科发展，

保障了医疗质量安全。但本研究仅针对超声测量数

值错误报告，其他类型错误的报告未能纳入进行分

析，今后需进一步探讨。
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A、B：常规超声显示脂肪肝背景下右肝内见数个散在分布的团块状低回声，左肝较大团块边界清

楚，形态规则；C、D：超声造影示左肝团块动脉相呈高增强，实质相呈等增强

图1 本例儿童GSDⅠa合并肝脏多发腺瘤常规超声及超声造影图
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C D

少肝腺瘤发生，肝移植是目前GSDⅠa的根治方法，可极大改善

患者生存质量［2-3］。
本例患儿自幼起病，呈慢性病程，生长发育迟缓，营养不良

且腹部膨隆；实验室检查提示空腹低血糖、肝功能异常，贫血、

维生素D缺乏，合并乳酸、尿酸、甘油三酯、胆固醇等升高，符合

GSDⅠa患者由于长期糖原代谢障碍所引起的生长发育落后及

代谢紊乱。本例患儿超声检查发现肝实质弥漫性病变合并多

发占位，结合超声造影检查可协助诊断占

位性质，患儿肝脏超声造影表现为快进慢

出，符合肝脏良性病变的造影模式。

总之，当患者年龄较小、发育迟缓、肝

脏肿大合并脂肪变性、部分患者肝脏内探

及多发团块状低回声时，应注意充分结合

患者病史及相关实验室检查，考虑是否合

并GSDⅠa此类罕见病的可能；当GSDⅠa患
者发现肝脏占位时，需及时结合超声造影

等影像学技术明确占位的性质、大小、部

位、数目，为疾病的治疗方式选择提供影

像学依据。
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