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1.重视儿童EB病毒感染及其相关疾病的诊治

EB病毒(EBV)是一种具有重要临床意义的病毒,可引起多种肿瘤性疾病、非恶性淋巴增殖性疾病及自身免疫性疾病等.在儿童中,EBV感染相关疾病的临床表现复杂多样,有时不典型和缺乏特异性.因此,需要重视儿童EBV感染及其相关疾病的实验诊断、规范相关疾病的抗病毒治疗方案、加强慢性活动性EBV感染和EBV相关噬血细胞性淋巴组织细胞增生症等儿童重症EBV感染相关疾病的诊治研究.
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	谢正德(100045 首都医科大学附属北京儿童医院,北京市儿科研究所,儿科学国家重点学科,教育部儿科重大疾病研究重点实验室,儿童呼吸道感染性疾病研究北京市重点实验室)；申昆玲(100045 首都医科大学附属北京儿童医院,儿科学国家重点学科,教育部儿科重大疾病研究重点实验室,国家呼吸系统疾病临床医学研究中心)；
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2.EB病毒及儿童EB病毒相关疾病

EB病毒属于疱疹病毒γ亚科,为双链DNA病毒.血清流行病学调查显示,EB病毒在人群中的感染率超过95％.EB病毒是最成功的一种病毒,可在宿主记忆B淋巴细胞内建立持续终身的潜伏感染.同时,EB病毒也是第1个被发现的肿瘤病毒,与伯基特淋巴瘤、霍奇金淋巴瘤、鼻咽癌、部分类型的胃癌、T/自然杀伤细胞淋巴瘤等相关.除肿瘤性疾病,EB病毒感染还可引起非恶性淋巴增殖性疾病及自身免疫性疾病等.现主要介绍儿童EB病毒感染相关疾病.
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3.慢性活动性EB病毒感染

慢性活动性EB病毒感染(CAEBV)主要表现为慢性或复发性传染性单核细胞增多症样症状,包括发热、肝脾大、肝功能异常、淋巴结病、蚊虫叮咬过敏、皮疹等;伴外周血高EB病毒(EBV)载量和/或异常的EBV相关抗体.该病临床少见,但预后较差,发病机制目前尚不清楚.传统的抗病毒治疗无效,免疫抑制剂、免疫调节治疗、免疫细胞治疗等措施效果有限或仅短期暂时有效,异基因造血干细胞移植是治愈该病的有效方法,但也存在一些风险.
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4.EB病毒感染相关疾病的实验室诊断

EB病毒(EBV)除引起传染性单核细胞增多症外,还与多种恶性肿瘤相关.EBV的实验室检测方法不断提高,并被用于EBV相关疾病的诊断、治疗和预后评估以及预防.针对不同的疾病,如何选择适当的临床样本和实验室检测方法,对于EBV相关疾病的诊断和治疗十分重要.现对EBV的实验室检测方法以及几种主要儿童EBV相关疾病的实验室诊断作一介绍.
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5.EB病毒感染相关疾病的基因缺陷研究进展

Epstein-Barr病毒(EBV)是一种常见的疱疹病毒,人类普遍易感,其感染可致多种不同疾病.存在某些基因缺陷的人群感染EBV后常临床症状重,可引发严重疾病,如噬血细胞综合征、慢性活动性EBV感染及肿瘤等,预后不良.发现潜在的基因缺陷疾病有助于对EBV感染早期防范及治疗.现对EBV感染相关疾病的基因缺陷研究进展进行综述.
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6.原发性EB病毒感染3岁以下儿童住院病例的临床特征

目的 探讨3岁以下儿童原发性EB病毒(EBV)感染的临床表现,以提高对3岁以下儿童原发性EBV感染的认识.方法 对2008年1月至2015年12月首都医科大学附属北京儿童医院收治的3岁以下血清学确诊为原发性EBV感染的597例患儿临床资料进行回顾性分析.结果 共597例,年龄＜1岁83例(13.9％),1～3岁514例(86.1％).临床表现为发热554例(92.8％)、颈部淋巴结大402例(67.3％)、肝大357例(59.8％)、肝损害266例(44.6％)、脾大195例(32.7％)、眼睑水肿173例(29.0％)、合并肺炎161例(27.0％)、皮疹158例(26.5％).370例(62.0％)具有典型传染性单核细胞增多症(IM)样症状.合并噬血细胞综合征40例(6.7％),从起病到出现噬血细胞综合征的时间为(15.3±9.5)d.合并黄胆性肝炎6例(1.0％)、合并化脓性淋巴结炎6例(1.0％)、合并川崎病4例(0.7％)、合并脑炎或脑膜炎11例(1.8％).1 ～3岁幼儿眼睑水肿、鼻塞、扁桃体分泌物、颈部淋巴结大的发生率高于年龄＜1岁婴儿(P均＜0.05);年龄＜1岁婴儿皮疹、肺炎、心肌损害的发生率高于1～3岁幼儿(P均＜0.05).年龄＜1岁婴儿与1～3岁幼儿在发热、肝大、脾大、血小板降低及噬血细胞综合征的发生率比较差异无统计学意义(P均＞0.05).病史中应用头孢类抗生素285例患儿中87例(30.5％)发生皮疹,未应用抗生素的312例患儿中仅有71例(22.8％)发生皮疹,二者皮疹发生率比较差异有统计学意义(P＜0.05).结论 3岁以下儿童原发性EBV感染最常见的症状为发热、颈部淋巴结大、肝大.1～3岁幼儿发生IM的比例高于年龄＜1岁幼儿,同时更易出现肝功损害;年龄＜1岁婴儿更易出现皮疹、合并肺炎及心肌损害.婴幼儿原发性EBV感染者应慎用头孢类抗生素.
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7.儿童慢性活动性EB病毒感染19例临床分析

目的 分析儿童慢性活动性EB病毒感染(chronic active Epstein-Barr virus infection,CAEBV)的临床特征及预后.方法 回顾性分析华中科技大学同济医学院附属同济医院儿科于2011年2月至2016年8月住院的19例CAEBV患儿的临床特点、实验室检查结果、治疗过程及预后.结果 19例CAEBV患儿中,确诊时主要表现包括发热18例、肝大17例、脾大17例、淋巴结大11例及水疱样皮疹5例.血常规和肝功能结果示白细胞减少和贫血各11例,粒细胞减少8例,血小板减少2例,丙氨酸氨基转移酶升高11例,天门冬氨酸氨基转移酶升高10例.所有患儿外周血EBV DNA载量增高且病毒衣壳抗原(VCA)-IgG和核抗原(NA)-IgG阳性,早期抗原(EA)-IgG阳性8例.18例行淋巴细胞亚群分析,结果显示,自然杀伤细胞(NK细胞)明显升高7例,轻度升高1例;T淋巴细胞明显升高4例,轻度升高2例;B淋巴细胞明显升高1例;另有3例淋巴细胞亚群未见明显异常.6例行免疫基因检测者中,3例为阴性,1例有X连锁凋亡抑制蛋白基因(XIAP基因)纯合突变,2例杂合突变(其中1例突变意义尚不明确).11例行骨髓细胞学检查,发现3例噬血细胞性淋巴组织细胞增多症(HLH),4例行淋巴结活检发现1例淋巴瘤.19例CAEBV患儿均出现并发症,其中肺炎6例,HLH、鹅口疮各3例,淋巴瘤、肠梗阻、肠穿孔、肠出血、胆囊炎、肝内胆管多发结石、自身免疫性肝炎、过敏性紫癜、肛周脓肿、营养不良及低白蛋白血症各1例.19例CAEBV患儿依据病情接受不同治疗方案,失访3例;存活8例(1例为近1年内诊断者;1例成功接受造血干细胞移植已有5年余),死亡8例,病死率为50.0％(8/16例).结论 儿童CAEBV以发热、肝脾淋巴结大、皮疹、血常规异常及转氨酶升高为主要表现;易并发肺炎和HLH等多种并发症.外周血细胞EBV DNA载量增高为重要病毒学诊断依据;外周血淋巴细胞亚群对CAEBV分型有一定参考价值,大多数病例可能为NK细胞和T淋巴细胞型;淋巴结活检和骨髓细胞学检查对明确是否并发HLH和淋巴瘤极为重要.应依据病情个体化选择免疫抑制和/或化疗方案,适时造血干细胞移植为改善预后的最佳选择.
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8.EB病毒感染传染性单核细胞增多症114例并肾损害相关分析

目的 了解EB病毒(EBV)感染传染性单核细胞增多症(IM)患儿的肾损害情况,以早期识别及诊治IM患儿肾损害.方法 选择首都医科大学附属北京儿童医院2015年10月至2016年9月符合EBV感染IM诊断标准的住院患儿114例,收集患儿的一般资料和临床资料进行统计分析.将患儿分为肾损害组(10例)和无肾损害组(104例),比较2组间的差异.结果 114例患儿中男66例,女48例;中位数年龄6岁10个月(1岁5个月～16岁11个月);平均住院时间8.27 d;常见临床表现有淋巴结大108例(94.7％),咽峡炎100例(87.7％),发热93例(81.6％),肝大57例(50.0％),脾大50例(43.9％),眼睑水肿18例(15.8％),皮疹13例(11.4％).尿素氮(2.71±0.79) mmol/L,血肌酐(35.54±10.30) mmol/L,天冬氨酸氨基转移酶(AST)(72.12±59.54) IU/L,丙氨酸氨基转移酶(ALT) (121.67±136.38) IU/L,EBV-DNA载量(8.29×1010±6.67×1011)copies/L,异型淋巴细胞比例(15.04±13.28)％.患儿均行腹部超声,未见肾脏异常.肾损害组尿常规中尿蛋白+9例,尿蛋白++1例,肾损害发生率为8.77％(10/114例).10例肾损害组患儿中发热7例,眼睑水肿3例,咽峡炎3例,淋巴结大4例.7例在住院期间复查尿常规恢复正常,尿蛋白转阴的平均时间为4d,3例住院期间未复查尿常规.肾损害组EBV-DNA载量[(9.17×1011±2.05 ×1012)copies/L]高于无肾损害组[(8.88×108±2.67×109) copies/L],差异有统计学意义(t=4.761,P＜0.01).肾损害组ALT值[(23.80±0.00) IU/L]低于无肾损害组[(128.66±138.54) IU/L],差异有统计学意义(t=-7.719,P＜0.01).咽峡炎在肾损害组中的发生率低于无肾损害组,差异有统计学意义(x2=33.9,P＜0.001),淋巴结大在肾损害组中的发生率低于无肾损害组,差异有统计学意义(x2=65.8,P＜0.001).发热、眼睑水肿及年龄在肾损害组和无肾损害组中的发生率比较差异无统计学意义(P＞0.05).结论 EBV感染IM患儿临床多表现为蛋白尿,尿蛋白为+或++,未见肾损害.EBV-DNA载量越高,越可能发生肾损害;合并肾损害的IM患儿肝损害比无肾损害的患儿轻;EBV感染的IM患儿发生肾损害可能与年龄无关.合并肾损害的IM患儿咽峡炎及淋巴结大的发生率较无肾损害患儿低.
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9.急性EB病毒感染患儿肝功能损害临床分析

目的 探讨急性EB病毒(EBV)感染患儿的临床表现、肝功能、免疫球蛋白及外周血淋巴细胞亚群等实验室检查特征,为急性EBV感染肝功能损害的诊治提供依据.方法 采用回顾性分析的方法,对2012年7月至2015年6月因急性EBV感染入住复旦大学附属儿科医院感染科的321例患儿的临床资料,包括患儿的临床表现、肝功能生化、病毒学检测、免疫球蛋白及淋巴细胞亚群等测定结果进行分析;并对其中肝功能异常患儿(186例)血浆中EBV-DNA载量、血清EBV-IgM、免疫球蛋白、CD系列与肝功能正常患儿(135例)的检测情况进行比较.采用Stata 12.0软件对数据进行统计学分析.结果 1.321例急性EBV感染患儿中,男183例,女138例,男∶女为1.33∶1.00.发病年龄(52.07 ±35.05)个月.其中肝功能异常186例(57.94％),肝功能正常135例(42.06％).2.临床表现:病程(9.11 ±8.21)d,热程(7.12±5.00)d,281例(87.54％)有发热,最高体温(39.04 ±0.69)℃,淋巴结大267例(83.18％),咽峡炎245例(76.32％),肝大235例(73.21％),脾大142例(44.24％),皮疹60例(18.69％),发热、淋巴结大、咽峡炎“三联症”155例(48.29％).3.肝功能异常186例患儿无黄疸临床症状,血清生化总胆红素(TB)、结合胆红素(DB)、总胆汁酸(TBA)、清蛋白(Alb)、凝血功能均正常;丙氨酸氨基转移酶(ALT)升高40 ～400 IU/L 125例,400～800 IU/L 2例,＞800 IU/L 6例;天冬氨酸氨基转移酶(AST) 40 ～400 IU/L 157例,400 ～ 800 IU/L 5例,＞800 IU/L 1例.其中97例进行了肝功能随访,ALT和/或AST恢复正常的时间为21 ～74 d.4.肝功能异常组与肝功能正常组患儿比较,2组年龄、IgG、IgA、CD4+T淋巴细胞、CD8+T淋巴细胞、CD4 +/CD8+比值比较差异均有统计学意义(P均＜0.05);性别、病程、热程、IgM、IgE、衣壳抗原(CA)-IgM阳性率、血浆EBV-DNA载量比较差异均无统计学意义(P均＞0.05).结论 儿童急性EBV感染时肝功能损害发生率高,主要为轻度转氨酶升高,能自限性恢复正常.肝损伤的发生可能与细胞免疫情况有一定关系.
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10.急性EB病毒感染患儿肝功能损害临床分析

目的 探讨急性EB病毒(EBV)感染患儿的临床表现、肝功能、免疫球蛋白及外周血淋巴细胞亚群等实验室检查特征,为急性EBV感染肝功能损害的诊治提供依据.方法 采用回顾性分析的方法,对2012年7月至2015年6月因急性EBV感染入住复旦大学附属儿科医院感染科的321例患儿的临床资料,包括患儿的临床表现、肝功能生化、病毒学检测、免疫球蛋白及淋巴细胞亚群等测定结果进行分析;并对其中肝功能异常患儿(186例)血浆中EBV-DNA载量、血清EBV-IgM、免疫球蛋白、CD系列与肝功能正常患儿(135例)的检测情况进行比较.采用Stata 12.0软件对数据进行统计学分析.结果 1.321例急性EBV感染患儿中,男183例,女138例,男∶女为1.33∶1.00.发病年龄(52.07 ±35.05)个月.其中肝功能异常186例(57.94％),肝功能正常135例(42.06％).2.临床表现:病程(9.11 ±8.21)d,热程(7.12±5.00)d,281例(87.54％)有发热,最高体温(39.04 ±0.69)℃,淋巴结大267例(83.18％),咽峡炎245例(76.32％),肝大235例(73.21％),脾大142例(44.24％),皮疹60例(18.69％),发热、淋巴结大、咽峡炎“三联症”155例(48.29％).3.肝功能异常186例患儿无黄疸临床症状,血清生化总胆红素(TB)、结合胆红素(DB)、总胆汁酸(TBA)、清蛋白(Alb)、凝血功能均正常;丙氨酸氨基转移酶(ALT)升高40 ～400 IU/L 125例,400～800 IU/L 2例,＞800 IU/L 6例;天冬氨酸氨基转移酶(AST) 40 ～400 IU/L 157例,400 ～ 800 IU/L 5例,＞800 IU/L 1例.其中97例进行了肝功能随访,ALT和/或AST恢复正常的时间为21 ～74 d.4.肝功能异常组与肝功能正常组患儿比较,2组年龄、IgG、IgA、CD4+T淋巴细胞、CD8+T淋巴细胞、CD4 +/CD8+比值比较差异均有统计学意义(P均＜0.05);性别、病程、热程、IgM、IgE、衣壳抗原(CA)-IgM阳性率、血浆EBV-DNA载量比较差异均无统计学意义(P均＞0.05).结论 儿童急性EBV感染时肝功能损害发生率高,主要为轻度转氨酶升高,能自限性恢复正常.肝损伤的发生可能与细胞免疫情况有一定关系.
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11.不同途径尘螨特异性免疫治疗对哮喘患儿早期免疫学指标的影响

目的 了解哮喘患儿经不同途径尘螨特异性免疫治疗后早期免疫学指标的动态变化.方法 收集尘螨致敏的学龄期哮喘患儿78例,分为皮下免疫治疗组(SCIT组,37例)、舌下免疫治疗组(SLIT组,41例),采用病例自身对照研究.治疗前、治疗6个月和12个月时监测血清屋尘螨特异性IgE(sIgE-d1)、粉尘螨特异性IgE (sIgE-d2)、屋尘螨特异性IgG4(sIgG4-d1)、粉尘螨特异性IgG4(sIgG4-d2)及总IgE (T-IgE)水平变化.结果 SCIT组于治疗6个月时sIgG4-d1及sIgG4-d2水平即较治疗前显著升高[0.38(0.08 ～2.07) KUA/L比1.79(0.25 ～7.92) KUA/L,0.34 (0.15～1.83) KUA/L比1.81 (0.16 ～4.68) KUA/L,P均＜0.05];治疗12个月时较治疗6个月时sIgG4-d2持续升高[1.81 (0.16 ～ 4.68) KUA/L比2.47 (0.32 ～ 5.72) KUA/L,P＜0.05],同时sIgE-d1、T-IgE水平显著降低(P均＜0.05);治疗12个月时较治疗前各免疫学指标均有显著改善(P均＜0.05).SLIT组于治疗6个月时sIgE-d1、sIgE-d2、T-IgE水平均较治疗前显著降低[49.90(1.35 ～179.50) KUA/L比27.00 (0.46～259.50) KUA/L,68.00(1.19～231.60) KUA/L比41.50(0.53 ～262.80) KUA/L,337.00(5.21～1521.00) KUA/L比209.00(4.95～ 1374.00) KUA/L,P均＜0.05],sIgG4-d1及sIgG4-d2水平无明显变化;治疗12个月时较治疗6个月时各免疫学指标均无明显变化;治疗12个月时较治疗前sIgE-d1、sIgE-d2、T-IgE水平显著降低[50.10(1.35～ 179.50) KUA/L比27.30(0.37～ 205.50) KUA/L,59.50(1.19～231.60) KUA/L比31.40(0.45～200.70) KUA/L,337.00(5.21 ～ 1521.00) KUA/L比117.00(3.50～1076.00) KUA/L,P均＜0.05],sIgG4-d1、sIgG4-d2水平无显著变化.结论 不同方式的免疫治疗可能通过不同的免疫机制达到治疗效果,SLIT可能不一定通过IgG4的升高达到治疗效果,其潜在机制仍需进一步研究.
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12.呼吸道合胞病毒感染与支气管哮喘发病机制研究进展
呼吸道合胞病毒(RSV)是婴幼儿下呼吸道感染最常见的病原体之一,可导致反复喘息和哮喘,被认为在哮喘的发作和加重过程中起重要作用.其相关机制十分复杂,与多种因素相关,包括RSV本身结构及感染后引起的机体细胞和相关因子的改变、信号通路的激活等.
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13.鼻病毒感染与支气管哮喘研究进展

近年来,支气管哮喘(哮喘)病死率有所下降,但发病率仍不断攀升,且至今尚无有效治愈的方法.呼吸道病毒感染是哮喘急性发作和加重的首要原因,尤其以鼻病毒(RV)A型和C型感染最为常见.婴儿早期RV感染可增加日后哮喘发生的风险;同时,RV感染所导致的免疫应答异常、激活Ⅱ型固有淋巴样细胞促进Th2细胞介导的炎性反应、抑制调节性T淋巴细胞(Treg细胞)的生成导致Treg/Th2细胞失衡等机制与哮喘急性发作、加重密切相关.针对RV危险血清型的疫苗与抗体研究策略,有望为哮喘提供新的治疗靶点.
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14.家族性Dravet综合征家系临床表型特点和基因突变研究

目的 研究家族性Dravet综合征(DS)家系成员的临床表型和基因突变,为遗传咨询提供指导.方法 收集2005年2月至2016年3月在北京大学第一医院儿科门诊就诊的家族性DS家系的临床资料和外周血DNA,采用Sanger测序和多重连接依赖探针扩增技术(MLPA)筛查SCN1A基因突变;采用靶向捕获二代测序癫痫基因检测包对未发现SCN1A突变的家系进行筛查.结果 共收集6个家族性DS家系,每个家系均有2例DS受累者,其中2个家系为姐妹或姐弟同患,2个家系为母子或母女同患,1个家系为单卵双胎同患,1个家系为异卵双胎同患.6个DS家系中,5个家系发现携带SCN1A基因突变(R101Q、R377X、L390P、F1486L、R1245X),其中3个家系证实为SCN1A遗传性杂合突变,均来自母源,母亲表型为DS或热性惊厥附加症(FS+);2个家系Sanger测序结果高度怀疑父母一方可能为SCN1A突变嵌合体,携带突变的父或母表型均正常.余1个家系未发现SCN1A基因突变,送检癫痫基因检测包未发现DS其他候选基因突变,父母表型正常.结论 家族性DS可表现为患儿及父母一方同患或同胞共患,多数为SCN1A基因突变所致,少数致病基因尚未明确;家族性DS多数为遗传性突变,包括父母一方可能为突变嵌合体;携带SCN1A突变的父母一方临床表型可为DS、FS+或表型正常.

	作 者
	田小娟 (100034,北京大学第一医院儿科)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000003988" \t "_blank" 张月华 (100034,北京大学第一医院儿科)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A003849528" \t "_blank" 杨小玲 (100034,北京大学第一医院儿科)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A003991963" \t "_blank" 许小菁 (100034,北京大学第一医院儿科)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A007029445" \t "_blank" 刘爱杰 (100034,北京大学第一医院儿科)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A008153743" \t "_blank" 曾琦

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Organization/General/O000000024" (100034,北京大学第一医院儿科)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000006551" \t "_blank" 刘晓燕 (100034,北京大学第一医院儿科)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000024544" \t "_blank" 杨志仙 (100034,北京大学第一医院儿科)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000002837" \t "_blank" 姜玉武 (100034,北京大学第一医院儿科)；

	刊 名
	中华实用儿科临床杂志  2016年31卷20期 1531-1535页  [image: image40.png]




 INCLUDEPICTURE "http://med.wanfangdata.com.cn/Content/Images/IsCoreISTIC.gif" \* MERGEFORMATINET [image: image41.png]




 INCLUDEPICTURE "http://med.wanfangdata.com.cn/Content/Images/IsCorePKU.gif" \* MERGEFORMATINET [image: image42.png]=k Fru





	英文期刊名
	Journal of Applied Clinical Pediatrics

	关键词
	Dravet综合征,家族性 SCN1A基因 嵌合体 Dravet syndrome,familial SCN1A gene Mosaicism


15.GM1神经节苷脂累积病6例患儿临床及遗传学研究

目的 分析6例GM1神经节苷脂累积病患儿临床及遗传学特点.方法 收集2014年4月至2015年8月在北京大学第一医院儿科就诊的6例GM1神经节苷脂累积病先证者及其家系成员临床资料,并进行白细胞溶酶体酶活性检测,分析临床特点;进行β-半乳糖苷酶-1(GLB1)基因突变检测,分析遗传学特点.结果 1.临床特点:6例患儿均于出生8个月内起病.患儿均有智力运动发育迟缓伴倒退,多数患儿有惊跳反应、癫痫史、肌张力低下,少数患儿有视听力损害、Mongolian斑、肝大及体格生长落后.头颅磁共振成像(MRI)均表现髓鞘形成不良,4例见T2像丘脑低信号,4例见大脑和/或小脑萎缩.患儿溶酶体酶活性检测均示酸性GLB活性降低.6例患儿均符合GM1神经节苷脂累积病诊断,其中Ⅰ型3例,Ⅱ型3例.2.遗传学特点:6例患儿共发现10种GLB1突变:c.520T＞ C(p.Y174H)、c.622C＞ T(p.R208C)、c.550C＞ T(p.Q184X)、c.446C＞T(p.S149F)、c.266 A＞G(p.H89R)、c.601C＞T(p.R201C)、c.148T＞A(p.Y50N)、c.618delC(p.R208AfsX21)、c.1343A ＞T(p.D448V)、c.410C＞ A(p.A137D),其中c.550C＞ T(p.Q184X)、c.148T＞A(p.Y50N)、c.618delC(p.R208AfsX21)、c.266A＞ G(p.H89R)及c.410C ＞A(p.A137D)为未报道新突变.4例患儿为复合杂合突变,2例为纯合突变,均分别遗传自表型正常的父母.结论 本研究确诊6例GM1神经节苷脂累积病患儿,发现5种GLB1未报道新突变,扩大了GLB1突变谱,为患儿家庭提供准确的遗传咨询及产前诊断.
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16.生长激素治疗特发性矮小症前后骨转换指标变化的意义

目的 探讨青春前期特发性矮小症(ISS)患儿重组人生长激素(rhGH)治疗前后血清骨形成指标Ⅰ型前胶原氨基端前肽(PINP)及骨吸收指标Ⅰ型胶原交联羧基末端肽(β-CTX)水平变化及其在早期治疗随访体系中的临床意义.方法 ISS组患儿40例(男18例,女22例),健康对照组儿童50例,ISS组患儿予rhGH0.15 IU/(kg·d),每晚皮下注射,治疗前、治疗3个月及6个月后分别采用电化学发光法测定其血清PINP、β-CTX、胰岛素样因子-1(IGF-1)及胰岛素样生长因子结合蛋白-3(IGFBP3)水平,并记录身高、体质量、体质量指数、身高标准差积分(HtSDS)、骨龄、生长速度.结果 1.青春前期ISS组血清PINP水平[(479.51±134.61)μg/L]均低于健康对照组PINP[(651.31±212.41) μ.g/L],β-CTX水平[(0.84土0.33)μg/L]高于健康对照组[(0.50 ±0.15) μg/L],差异均有统计学意义(t=2.276、-2.709,P均＜0.05).2.ISS男童(18例)及女童(22例)GH治疗前后血清PINP及β-CTX差异无统计学意义(P ＞0.05);40例ISS患儿GH治疗后3个月,血清PINP水平[(736.15±156.59)μg/L]及β-CTX水平[(1.08±0.27)μg/L]较治疗前均有升高,差异有统计学意义(=4.736、2.497,P均＜0.05),其中PINP尤为显著,HtSDS(-2.95±0.43)与治疗前HtSDS(-2.69±0.58)比较差异有统计学意义(t=2.714,JP＜0.05);治疗6个月与3个月比较,PINP水平(860.90±254.59)μg/L及β-CTX水平(0.94±0.32) μg/L增加缓慢(t=1.366、-0.831,P均＞0.05),HtSDS(-2.51±0.54)与治疗后3个月比较差异无统计学意义(t=1.609,P＞0.05).3.血清PINP与IGF-1、IGFBP3呈正相关性(r=0.636、0.673,P均＜0.05),与β-CTX无相关性(r=0.336,P＞0.05),PINP、β-CTX与HtSDS呈正相关(r=0.655、0.782,P均＜0.05).结论 骨转换指标PINP及β-CTX可作为早期判断ISS GH疗效的辅助指标之一.
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17.青少年起病的成人型糖尿病5例基因诊断及临床特征

目的 分析5例青少年起病的成人型糖尿病(maturity-onset diabetes of the young,MODY)患儿临床表现及基因学改变,以提高对于儿童期MODY的认识.方法 回顾性分析首都儿科研究所2015年1月1日至12月31日初次诊断的糖尿病患者78例.其中9例疑诊MODY,基因确诊5例.临床资料收集:性别、年龄、主诉、家族史、体质量指数、空腹血糖、葡萄糖耐量试验2h血糖、空腹血胰岛素、血胰岛素、血糖化血红蛋白.2例患儿进行动态血糖监测.基因检测方法:设计MODY捕获芯片,包含12个明确与MODY1～ 13型相关的基因及4个人类基因突变数据库有研究报道可能与MODY相关的基因,共16个基因.采用的技术路线为以目标序列捕获联合高通量测序技术的方法,应用Illumina Hiseq 2000高通量测序仪进行测序,经过生物信息分析,最后Sanger测序验证及父母传递分析.结果 2015年确诊的糖尿病患者78例中5例诊断为MODY,占6.4％.5例患儿男女比例为2∶3;诊断年龄为2～11岁,中位诊断年龄3岁.2例患儿于体检时发现,2例因“肺炎”、1例因“腹泻”住院期间发现血糖异常.4例患儿母亲有妊娠糖尿病病史,1例父亲患有糖尿病.患儿体质量指数在15.68 ～23.40 kg/m2.空腹血糖波动在6.3 ～ 7.2 mmol/L.空腹血胰岛素为0.5～ 8.0 IU/L.葡萄糖耐量试验后2h血糖为8.6 ～ 10.8 mmol/L.血糖化血红蛋白波动在5.5％ ～6.7％.动态血糖监测提示患者血糖波动在3.9～ 13.0 mmol/L.基因结果提示5例患者均为GCK突变.分型为MODY2型.基因突变发生在Exon7 2例,Exon4、Exon5、Exon10各1例.结论 本组确诊MODY患儿均为体检或患感染性疾病时发现血糖异常.均有阳性家族史.体质量指数波动范围大.空腹血糖轻度增高,空腹胰岛素均正常.糖耐量试验均提示糖耐量异常.糖化血红蛋白正常或轻度增高.MODY2型最为常见.儿童常见MODY基因型和成人可能有所不同.
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18.不明原因智力低下/脑发育迟滞患儿的拷贝数变异研究

目的 运用单核苷酸多态性比较基因组杂交芯片(SNP-aCGH)对智力低下/脑发育迟滞(MR/BD)病例进行全染色体扫描,分析拷贝数异常变化,为明确诊断和遗传咨询提供帮助.探讨SNP-aCGH技术在不明原因MR/BD遗传分子诊断中的应用.方法 收纳不明原因MR/BD患儿92例.予SNP-aCGH全染色体扫描,将异常拷贝数结合临床表型关联分析,找到致病区域及致病候选基因.将阳性病例(携带异常拷贝数的病例)与阴性病例在一般临床表型方面予统计学比对分析.结果 1.携带拷贝数异常者10例,检出率10.86％.携带亚端粒区异常拷贝者8例,检出率8.70％;携带非亚端粒异常者5例,检出率5.40％.MR/BD相关异常拷贝数累及不同亚端粒区共10个(9p、21q、3p、2p、15q、4p、12p、22q、16p、17p),累及非亚端粒区7个(1p、4q、2p、14q、15q、12q、22q).其中,不同缺失位点共11个,长度1.05 ～ 8.80 Mb;不同重复位点8个,长度1.33～31.25 Mb.2.诊断9p重复综合征1例,候选基因DOCK8、VLDLR.CRBN基因断裂1例.诊断第5指综合征并15q26.3-qter缺失1例,候选基因SOX11、LINS1.诊断12p13.3微缺失综合征1例,候选基因ELKS、ERC1.诊断22q13.2-qter微缺失1例,候选基因SHANK3.诊断ATR-16综合征合并17p13.3微重复综合征2例,前者主要候选基因HBA1、HBA2、SOX8,后者YWHAE 、LIS1.3.阳性病例与阴性病例在生长迟缓、内脏畸形、低出生体质量儿、早产儿方面差异有统计学意义(P均＜0.05).结论 1.本组阳性病例除不同程度的MR/BD外,几乎均伴发育落后,部分伴内脏畸形、低出生体质量儿、早产儿.2.亚端粒区域与MR/BD密切相关,但非亚端粒区域突变可疑致病,有待深入研究.3.SNP-aCGH技术能高分辨地检出拷贝数变异的起始位点,为寻找MR/BD的致病基因有效缩小范围,同时为研究表型与基因型的关联分析、发病机制等提供一个良好的技术.
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19.FMR1基因前突变的临床表现和分子机制

脆性X综合征(FXS)是遗传性智力低下的常见原因,主要由FMR1基因突变导致(CGG)n序列异常扩增(n ＞200)引起.但是,FMR1基因前突变(n =55～200)也可引起一系列的临床表现,其机制与FXS完全不同,为mRNA毒性机制.在1991年FMR1基因发现后的几年内,学者们普遍认为前突变携带者在临床上没有受累,只是女性携带者的CGG序列在遗传过程中可能发生扩增,导致子女患FXS.因此,临床医师很少注意前突变相关疾病,并且对于前突变和FXS之间的关系和区别普遍缺乏认识.现对FMR1基因前突变相关的临床表现、神经病理学和分子机制进行综述.
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20.矮身材儿童治疗前后甲状腺功能变化研究进展

矮身材是指在相似生活环境下,同种族、性别和年龄的个体身高低于健康人群平均身高2个标准差者,或低于第3百分位数者,其病因主要包括生长激素缺乏症、甲状腺功能减低症、特发性矮小、Turner综合征等.应用基因重组人生长激素(rhGH)治疗矮身材患儿前后,及时发现患儿甲状腺功能变化,甲状腺功能减低者适时补充甲状腺素,维持甲状腺功能正常,有助于rhGH更好地达到预期治疗效果.
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21.5α-还原酶2缺乏症5例临床表型与基因型分析

目的：探讨5α-还原酶2缺乏症的临床表型与基因型特点。方法回顾分析5例5α-还原酶2缺乏症患儿的临床资料，分析临床表型与基因型之间的关联性。结果5例患儿都表现为阴茎短小(3例类似阴蒂外观)，睾丸发育不良。5例患儿人绒毛膜促性腺激素(hCG)激发后睾酮/双氢睾酮(T/DHT)比值10.26~64.99。基因检测显示，1例为纯合突变c.680G?>?A，4例为复合杂合突变；突变性质主要为错义变异，其次分别为缺失、重复、无义变异。结论5α-还原酶2缺乏症的临床表型均有外生殖器发育异常，基因检测有助于疾病的诊断。

	作 者
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22.呋塞米/氢氯噻嗪负荷试验在儿童Bartter综合征和Gitelman综合征鉴别诊断中的应用

目的：探讨呋塞米/氢氯噻嗪负荷试验对Bartter综合征和Gitelman综合征临床分型和选择目标基因检查的意义。方法回顾性分析2012年至2014年5例临床诊断为Bartter综合征和Gitelman综合征患儿的临床表现、生化指标、呋塞米/氢氯噻嗪负荷试验和基因检测结果。结果5例患儿均表现为低钾血症、代谢性碱中毒，基础肾素、血管紧张素Ⅱ、醛固酮升高，血压正常。大部分患儿有多饮、多尿，并伴有不同程度的生长迟缓。5例患儿基因诊断均与临床上根据呋塞米/氢氯噻嗪负荷试验作出的诊断吻合。结论呋塞米/氢氯噻嗪负荷试验，能较好地将Bartter综合征和Gitelman综合征相鉴别，进行初步分型，并指导选择较有针对性的目标基因检测。
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23.甲基丙二酸血症3例报告并文献复习

目的：探讨甲基丙二酸血症（MMA）伴同型半胱氨酸血症（cblC）的临床及基因突变特点。方法回顾性分析经基因检测确诊的3例MMA患儿的临床资料及基因检测结果，并复习相关文献。结果3例患儿均为男性。例1患儿26日龄，间断抽搐3 d入院；血甲基丙二酸175.8μmol/L，丙酰肉碱/乙酰肉碱比值（C3/C2）1.363，同型半胱氨酸?>?65μmol/L，脑电图异常，MMACHC基因外显子1缺失，delEXON1未见文献报道。例2患儿12岁，因肢体抖动、抽搐、呕吐入院，血甲基丙二酸334.3μmol/L，C3/C2比值0.37，同型半胱氨酸?>?65μmol/L，脑电图异常，MMACHC基因c.482G?>?A、c.609G?>?A突变。例3患儿3个月，因间断抽搐20 d入院，血甲基丙二酸154.3μmol/L、C3/C20.84，MMACHC基因c.394C?>?T、c.540del8突变，其中c.540del8未见报道。文献复习发现，部分MMA患者合并癫痫发作，进一步验证MMACHC基因c.482G?>?A突变可能与晚发型的cblC相关。结论基因检测有助于MMA的诊断，MMACHC基因c.482G?>?A突变可能与晚发型cblC相关；delEXON1、c.540del8为新突变。
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24.体感诱发电位和脑干听觉诱发电位预测恢复期严重意识障碍患儿意识恢复的价值

目的：探讨恢复期严重意识障碍患儿体感诱发电位(SEP)、脑干听觉诱发电位(BAEP)动态变化特点，及其对患儿意识恢复的预测价值。方法2013年7月－2014年6月住院治疗的脑损伤恢复期严重意识障碍患儿52例，入住康复科48 h内完成临床评估和SEP、BAEP评估，病程满12个月、脱离最低意识状态、死亡为评估止点。结果52例患儿在病程1年内有27例恢复意识，意识恢复率为51.2%，各种病因所致的严重意识障碍患儿的意识恢复率差异无统计学意义（P＞0.05）。首次SEP检查分级越高，意识恢复率越低（P＜0.001）；首次SEP检查分级为Ⅰ级的患儿24例，其中20例意识恢复，有4例（3例多次复查SEP均为1级，1例转为3级）在病程1年时其意识仍未恢复。首次SEP检查为Ⅱ级或Ⅲ级的患儿28例，有3例患儿由Ⅱ级转为Ⅰ级，其中2例意识完全恢复，有2例患儿由Ⅲ级转为Ⅰ级，其中有1例意识完全恢复。其余23例持续为Ⅱ级或Ⅲ级，在病程1年时最终只有3例意识完全恢复。52例患儿中有50例BAEP检查正常，Ⅱ级、Ⅲ级各1例。结论 SEP可以作为恢复期严重意识障碍患儿意识是否恢复的有效预测指标。BAEP对于处于恢复期的严重意识障碍患儿的意识是否恢复缺乏预测性。
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25.白质消融性白质脑病2例报告并文献复习

目的：探讨白质消融性白质脑病（VWM）的临床表现及基因表型。方法回顾性分析经基因检测确诊的2例VWM患儿的临床资料，并复习相关文献。结果2例患儿发病年龄分别为8个月、2岁，既往精神运动发育均正常；在急性发热后出现精神反应差，认知、运动功能进行性倒退；脑脊液检查未见异常；头颅磁共振提示两侧大脑半球脑白质对称性异常信号；基因检测1例为EIF 2 B 5复合杂合变异；另1例EIF 2 B 2复合杂合变异，其中c.911_913 del缺失变异导致第305号氨基酸缺失（p.305 del），属于新突变，短期内死亡。结论 VWM早期精神、运动发育基本正常，发热后出现进行性神经系统功能倒退，预后差。EIF2B突变可确诊。

	作 者
	丁乐 (南京医科大学附属南京儿童医院神经内科 江苏南京 210008)； 
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	关键词
	白质消融性白质脑病 真核细胞翻译启动因子2B 发热 Leukoencephalopathy with vanishing white matter
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26.儿童髋关节一过性滑膜炎发病时间特征及与气候因素的相关性

目的：探讨儿童髋关节一过性滑膜炎（TSH）发病的时间特征，及其发病情况与气候因素之间的联系。方法选取2008年至2012年收治的1401例TSH患儿的临床资料，收集同期的月平均气温、月平均气压、月平均湿度、月平均风速、月日照总时数和月总降水量等气象资料，采用卡方-拟合优度检验分析TSH发病的时间特征，运用相关分析和逐步线性回归方法探讨TSH发病与各气象因素的关系。结果 TSH发病以春夏季为主（P＜0.001），3月份是发病高峰（P＜0.001），10月份发病数最少（P＜0.001）。TSH的月发病数与月平均湿度呈负相关（r =?0.466，P＜0.001），与月平均风速、月日照总时数呈正相关（r =0.286、0.262，P均＜0.05）；逐步回归分析中只有月平均湿度对进入回归模型（β=?0.470，P＜0.001）。结论 TSH的发病具有明显的时间周期性，在低湿度的气象条件下更容易发生。
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	关键词
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27.儿童少见类型软组织肉瘤51例临床分析

目的 分析儿童少见类型软组织肉瘤的临床特点和预后.方法 研究对象为上海儿童医学中心1998年6月至2013年12月收治的51例儿童少见类型软组织肉瘤,采用相同诊治策略及化疗方案,回顾性分析本组病例临床特点、治疗方法与预后.结果 本组病例中纤维肉瘤17例、滑膜肉瘤10例、肾外横纹肌样瘤9例、腺泡状软组织肉瘤6例、促纤维组织增生性小圆细胞肿瘤3例、未分化肉瘤6例.首次确诊中位年龄为5岁(1个月～13.5岁).肿块最常见原发部位为四肢,其次为胸、腹腔内脏,分别占41％和24％.12例出现远处组织或器官受累,以骨转移最为常见.Ⅲ、Ⅳ期病例较多(31例,占61％).中位随访时间为36(1～ 123)个月,初治获完全缓解44例,部分缓解3例,有效率92％.后续随访获得持续缓解29例,复发13例.2年无病生存率(0S)和无事件生存率(EFS)分别为88％和57％.术后分期为影响预后的主要因素,Ⅲ+Ⅳ期预后明显差于Ⅰ+Ⅱ期(x2 =4.909,P=0.027).结论 儿童少见类型软组织肉瘤发病率低,四肢为最常见肿瘤原发部位.肿瘤根治性手术完整切除为儿童少见类型软组织肉瘤最重要的治疗手段,术后分期与预后密切相关.新辅助化疗可提高部分不能切除肿瘤的手术切除率,放疗是局部控制的有效方式.
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28.重型血友病A患儿19例个体化初级预防治疗效果分析
目的 了解中国重型血友病A患儿初级预防治疗现状,探讨合理的治疗方案,为开展初级预防治疗提供依据.方法 回顾性收集201 1年2月至2015年9月在北京儿童医院血友病门诊接受初级预防的19例重型血友病A患儿病例资料并对方案实施、疗效进行评估.结果 (1)初级预防方案:开始中位年龄1.8(0.5 ～2.9)岁;中位凝血因子(FⅧ制剂)剂量16.7(8.0 ～23.5) U/(kg.次);l中位注射频率1.0(1.0～3.0)次/周.其中8例因出血控制不满意曾进行预防治疗升级.(2)疗效:中位年总出血频率(ABR)为1.9(0 ～6.0)次/年,中位年关节出血频率(AJBR)为0(0 ～3.3)次/年,严重出血0次.所有病例保持北京儿童医院日常活动4级;中位年凝血因子消耗量为1 844(840 ～5 040)U/(kg·年).结论 小剂量、低频次并根据出血情况进行调整的初级预防治疗模式可有效降低血友病A患儿的ABR及MBR,保持患儿正常生活能力,减少因子用量.
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29.儿科重症监护病房医护人员应用振幅整合脑电图识别癫痫发作的可行性

目的 评估儿科重症监护病房(PICU)医护人员独立应用振幅整合脑电图(aEEG)识别重症患儿癫痫发作的可行性.方法 选取6名受试者(2名PICU医生对照1名脑电图医生、2名PICU护士对照1名脑电图技师)为研究对象,进行短期aEEG判读培训,然后对2013年1月至2015年5月北京大学第一医院PICU内接受aEEG和视频脑电监测(VEEG)同步监测患儿的aEEG图形进行单盲判读,在C3、C4两个通道的aEEG中识别和标记出癫痫发作的时间和类型(短暂发作或持续状态).以原始VEEG确定的癫痫发作为“金标准”,确定被试者判断的正确率、遗漏率和错误数,并对结果进行秩和检验及kappa检验分析.结果 6名受试者共对56例患儿的82次aEEG同步监测进行判读,经VEEG证实其中32次记录监测到癫痫发作共141次,另外50次记录无发作.6名被试者对119次短暂发作的正确识别率平均为(66±4)％.22次癫痫持续状态的正确识别率3人达到100％,另3人为95％.6人对癫痫发作的遗漏率为24.1％ ～32.6％.被遗漏的癫痫发作除1例为持续状态外,其余均为＜20 s的短暂发作.6人将非癫痫事件识别为癫痫发作的错误数平均(19±9)次(P =0.000),多数是将各种伪差误判为癫痫发作.各被试者之间对癫痫发作识别的正确率和遗漏率差异无统计学意义(P =0.930、0.996),而错误数差异有统计学意义(P =0.000).2名PICU医生与脑电图医生的判读结果具有较好的一致性(k=0.700、k =0.687,P＜0.01),2名护士与脑电图技师的一致性差异有统计学意义(k=0.705、k=0.396,P ＜0.01).结论 PICU医生和护士经过短期培训,可根据床旁aEEG识别多数癫痫发作特别是癫痫持续状态.PICU医护人员与脑电图医技人员的判读正确率相似,且有较好的一致性,但有可能遗漏短暂的癫痫发作,并可能将某些非癫痫事件误判为癫痫发作.应保持PICU医生与脑电图医生的沟通交流,并与原始VEEG进行对照分析也很必要.
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30.嵌合抗原受体在血液恶性肿瘤诊疗中的临床应用研究进展

篇首：
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31.体外膜肺氧合转运在危重症患儿救治中的应用

篇首：

	作 者
	葛润生 (复旦大学附属儿科医院小儿呼吸急救实验室,上海,201102)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000011831" \t "_blank" 陆铸今 (复旦大学附属儿科医院小儿呼吸急救实验室,上海,201102)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000002809" \t "_blank" 孙波 (复旦大学附属儿科医院小儿呼吸急救实验室,上海,201102)；
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32.儿童急性髓细胞白血病WT1基因表达及其临床意义

目的：研究急性髓细胞白血病（AML）患儿WT1基因表达情况及其与临床预后的关系。方法采用实时荧光定量PCR方法检测45例非M3儿童AML的WT1表达水平，并回顾性分析其与AML预后的关系。结果骨髓幼稚细胞比例>60%的AML患儿WT1表达水平高于幼稚细胞≤60%的患儿（P<0.05）。M2病例组初诊时WT1表达量低于非M2病例组（P<0.05）。完全缓解组患儿的WT1表达量显著低于初诊组和复发组（P<0.01）。诱导化疗结束时WT1高表达组的2年无病生存率（DFS）低于WT1低表达组（P<0.05）。诱导化疗结束时WT1下降程度≥1个数量级病例组的2年总生存率（OS）和DFS高于WT1下降程度<1个数量级病例组（P<0.05）。AML患儿骨髓复发2~3个月前WT1表达呈上升趋势。结论 WT1表达水平与儿童AML预后密切相关，动态监测WT1表达在指导儿童AML个体化治疗、预后评估和复发预测方面具有重要临床应用价值。

	作 者
	唐雪 (四川大学华西第二医院儿科/儿童血液肿瘤科/出生缺陷与相关妇儿疾病教育部重点实验室,四川成都,610041)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000101736" \t "_blank" 郭霞 (四川大学华西第二医院儿科/儿童血液肿瘤科/出生缺陷与相关妇儿疾病教育部重点实验室,四川成都,610041)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000774775" \t "_blank" 杨雪 (四川大学华西第二医院儿科/儿童血液肿瘤科/出生缺陷与相关妇儿疾病教育部重点实验室,四川成都,610041)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A007029375" \t "_blank" 肖慧 (四川大学华西第二医院儿科/儿童血液肿瘤科/出生缺陷与相关妇儿疾病教育部重点实验室,四川成都,610041)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A008187617" \t "_blank" 孙静静 (四川大学华西第二医院儿科/儿童血液肿瘤科/出生缺陷与相关妇儿疾病教育部重点实验室,四川成都,610041)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000021530" \t "_blank" 袁粒星 (四川大学华西第二医院儿科/儿童血液肿瘤科/出生缺陷与相关妇儿疾病教育部重点实验室,四川成都,610041)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000008095" \t "_blank" 高举 (四川大学华西第二医院儿科/儿童血液肿瘤科/出生缺陷与相关妇儿疾病教育部重点实验室,四川成都,610041)；
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	关键词
	急性髓细胞白血病 WT1基因 预后 实时荧光定量PCR 儿童 Acute myeloid leukemia WT1 gene Prognosis Real-time lfuorescence quantitative PCR Child


33.5岁以上神经母细胞瘤患者的临床特点及疗效分析

目的：总结5岁以上神经母细胞瘤（NB）患儿的临床特点及疗效，为改善其预后提供理论基础。方法回顾性分析54例初治NB患儿临床资料，进行临床特点、疗效总结以及Kaplan-Meier生存分析。结果54例患儿中男36例、女18例，均为3、4期。以腹膜后占位最多见（76%，41/54），其次为纵隔占位（18%，10/54）、椎管内占位（4%，2/54）和盆腔占位（2%，1/54）。截止至随访日期，54例患儿中存活30例（56%）：无病生存23例（77%，其中9例为复发再度化疗后完全缓解）、肿瘤部分缓解6例（20%，均为复发再度化疗患儿）、进展1例（3%，为复发再度化疗后进展）；死亡24例（44%），其中22例为复发再度化疗后死亡、2例为初治期间多脏器衰竭死亡；治疗、随访期间共38例复发。Kaplan-Meier生存分析提示：54例患儿平均生存时间53.8个月；3期患儿总生存率（OS）为80%，高于4期患儿（53%），差异具有统计学意义（P<0.01）；复发患儿平均生存时间（51.68个月）低于无复发病例（62.57个月），差异有统计学意义（P<0.01）。结论年长儿NB临床分期多属晚期，但规律治疗仍可提高疗效，应增加患儿信心，坚持规范治疗。

	作 者
	张谊 (首都医科大学附属北京同仁医院儿科,北京,100176)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000088180" \t "_blank" 张伟令 (首都医科大学附属北京同仁医院儿科,北京,100176)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000148779" \t "_blank" 黄东生 (首都医科大学附属北京同仁医院儿科,北京,100176)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A004284522" \t "_blank" 韩涛 (首都医科大学附属北京同仁医院儿科,北京,100176)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A003858704" \t "_blank" 支天 (首都医科大学附属北京同仁医院儿科,北京,100176)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000031718" \t "_blank" 李静 (首都医科大学附属北京同仁医院儿科,北京,100176)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A002843226" \t "_blank" 易优 (首都医科大学附属北京同仁医院儿科,北京,100176)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A003856710" \t "_blank" 文圆 (首都医科大学附属北京同仁医院儿科,北京,100176)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A008190620" \t "_blank" 李凡 (首都医科大学附属北京同仁医院儿科,北京,100176)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A006207993" \t "_blank" 梅妍妍 (首都医科大学附属北京同仁医院儿科,北京,100176)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A008188653" \t "_blank" 杜燕燕 (首都医科大学附属北京同仁医院儿科,北京,100176)；
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	关键词
	神经母细胞瘤 化疗 手术 预后 儿童 Neuroblastoma Chemotherapy Surgery Prognosis Child


34.婴幼儿喘息与肺炎支原体感染的关系探讨

目的：探讨婴幼儿喘息发作与肺炎支原体（MP）感染之间的关系。方法选取228例下呼吸道感染婴幼儿分为初次喘息组（65例）、反复喘息组（83例）和无喘息组（80例）。收集患儿入院当天或次日空腹血清，采用ELISA法检测MP-IgM，化学发光法测定血清总免疫球蛋白E（TIgE），欧蒙印迹法检测血清常见过敏原特异性免疫球蛋白E（sIgE），并且收集患儿特应性体质表现及过敏性疾病家族史临床资料。结果初次喘息组和反复喘息组患儿MP感染阳性率及血清TIgE水平高于无喘息组（P<0.05）；反复喘息组患儿sIgE检测阳性率显著高于初次喘息组和无喘息组（P<0.05），且这部分患儿特应性体质表现及过敏性疾病家族史与发病密切相关。结论 MP感染与婴幼儿喘息密切相关，MP是诱发婴幼儿喘息发作的主要病原体之一，过敏原、特应性体质和过敏性疾病家族史是婴幼儿反复喘息的主要危险因素。

	作 者
	钱胜华 (南京医科大学附属南京医院/南京市第一医院儿科,江苏南京,210006)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A002081112" \t "_blank" 王晓花 (南京医科大学附属南京医院/南京市第一医院儿科,江苏南京,210006)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000374501" \t "_blank" 张莉 (南京医科大学附属南京医院/南京市第一医院儿科,江苏南京,210006)；
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	关键词
	喘息 肺炎支原体 总免疫球蛋白E 特异性免疫球蛋白E 儿童 Wheezing Mycoplasma pneumoniae Total immunoglobulin E Speciifc immunoglobulin E Child


35.人鼻病毒C型在呼吸道感染住院患儿中的流行病学研究

目的：了解苏州地区人鼻病毒C型（HRV-C）在呼吸道感染（RTIs）住院患儿中的检出情况、流行特点及临床特征。方法选取2014年1~12月RTIs住院患儿1702例为研究对象，采集所有患儿鼻咽深部吸取物1702份。采用RT-PCR法检测HRV mRNA；实时荧光定量PCR+高分辨熔链曲线分析对HRV-C进行检测。结果1702例RTIs患儿中，检出HRV感染244例（14.34%），其中HRV-C型69例（69/244，28.3%）。HRV-C混合感染率为61%（42/69）。HRV-C在每个月份均有检出，其中秋季阳性检出率显著高于春、夏、冬三季（P<0.05）；2~5岁患儿HRV-C检出率显著高于其他年龄组（P<0.05）。HRV-C感染致大叶性肺炎和哮喘急性发作的比例显著高于HRV-A/B感染（P<0.05）；HRV-C感染所致中性粒细胞、CRP升高比例显著高于HRV-A/B感染（P<0.05），但在性别分布和其他临床表现上差异均无统计学意义（P>0.05）。结论 HRV-C感染约占HRV感染的1/3，秋季高发，混合感染率高，以2~5岁患儿检出率最高，HRV-C感染患儿的临床表现基本与HRV-A/B感染患儿相似。

	作 者
	李莉 (苏州大学附属儿童医院呼吸科,江苏苏州,215003)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000005250" \t "_blank" 季伟 (苏州大学附属儿童医院呼吸科,江苏苏州,215003)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000243421" \t "_blank" 邵雪君 (苏州大学附属儿童医院呼吸科,江苏苏州,215003)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000139477" \t "_blank" 徐俊 (苏州大学附属儿童医院呼吸科,江苏苏州,215003)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A007168180" \t "_blank" 蒋吴君 (苏州大学附属儿童医院呼吸科,江苏苏州,215003)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000052217" \t "_blank" 陈正荣 (苏州大学附属儿童医院呼吸科,江苏苏州,215003)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A008156004" \t "_blank" 唐汝泽 (苏州大学附属儿童医院呼吸科,江苏苏州,215003)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000035783" \t "_blank" 严永东 (苏州大学附属儿童医院呼吸科,江苏苏州,215003)；
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	关键词
	鼻病毒 呼吸道感染 流行病学 儿童 Rhinovirus Respiratory tract infection Epidemiology Child


36.300例语言障碍儿童的智能发育水平分析

目的：了解语言障碍儿童的智能发育特征。方法对300例语言障碍儿童进行Gesell发育量表评估，了解其运动能、应物能、言语能、应人能4个能区的发育商。结果300例儿童的运动能平均发育商正常，应物能、言语能及应人能平均发育商均低于正常。运动能、应物能、应人能异常的比例分别为31.0%、49.0%、52.7%。言语能发育商与其他3个能区发育商显著正相关（r分别为0.506、0.644、0.711，P<0.01）。结论语言障碍儿童往往不是单纯的语言落后，而是常伴随运动能力、适应行为及社交行为等方面的落后，应对其进行诊断性的智能发育评估并对伴随的其他发育异常问题进行全面干预。

	作 者
	郑小斐 (上海市儿童医院/上海交通大学附属儿童医院儿童保健科,上海,200040)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A003514032" \t "_blank" 陈津津 (上海市儿童医院/上海交通大学附属儿童医院儿童保健科,上海,200040)；
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	关键词
	语言障碍 发育商 儿童 Language disorder Developmental quotient Child


37.婴儿突发皮肤紫癜

患儿，男，2个月，因发现皮肤紫癜、血小板减少2d就诊，体查发现背部紫红色肿块，软组织彩超提示组织内丰富血流信号，骨髓细胞学提示巨核细胞增多，经激素及丙种球蛋白治疗后血小板迅速上升并维持在正常；同时口服普萘洛尔，随访4个月，患儿背部瘤体明显减小。血管瘤和免疫性血小板减少症诊断明确。对于血管瘤伴血小板减少的患者，应增强对血管瘤血小板减少症（KMS）的认识，拓展思路，理顺血小板减少与血管瘤的关系，警惕其它原因所致的血小板减少。

	作 者
	罗鸯鸯 (湖南省儿童医院皮肤科,湖南长沙,410007)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000089802" \t "_blank" 韦祝 (湖南省儿童医院皮肤科,湖南长沙,410007)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000053999" \t "_blank" 曾迎红

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Organization/General/O000000342" (湖南省儿童医院皮肤科,湖南长沙,410007)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000057600" \t "_blank" 周斌 (湖南省儿童医院皮肤科,湖南长沙,410007)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000026162" \t "_blank" 汤建萍 (湖南省儿童医院皮肤科,湖南长沙,410007)；
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	关键词
	免疫性血小板减少性紫癜 血管瘤血小板减少综合征 婴儿 Immune thrombocytopenic purpura Kasabach-Merritt syndrome Infant


38.长链非编码RNA与缺氧缺血脑损伤

长链非编码RNA是一类长度超过200 nt、不编码蛋白质的结构复杂的转录本，长链非编码RNA可与DNA、mRNA及蛋白质相互作用，通过多种机制调控基因表达，进而参与调控多种生物过程。研究表明，长链非编码RNA在神经系统发育和疾病发生中具有重要作用。该文就长链非编码RNA在缺氧缺血脑损伤中的作用作一综述。

	作 者
	赵凤艳(综述)(四川大学华西第二医院儿科，四川成都 610041 出生缺陷与相关妇儿疾病教育部重点实验室，四川成都 610041)；屈艺(审校)(四川大学华西第二医院儿科，四川成都 610041 出生缺陷与相关妇儿疾病教育部重点实验室，四川成都 610041)；
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	关键词
	长链非编码RNA 缺氧缺血脑损伤 Long non-coding RNA Hypoxic-ischemic brain damage


39.C1q肾病临床研究现状

C1q肾病是一种较为罕见的肾小球肾炎，表现为肾小球系膜区在免疫荧光染色时呈高强度C1q沉积，但是其诊断还需除外系统性红斑狼疮和Ⅰ型膜增生性肾小球肾炎。C1q肾病在光镜下表现是多种多样的，主要有微小病变肾病、局灶节段性肾小球硬化及增生性肾小球肾炎。多表现为持续蛋白尿或者肾病综合征，且多见于男孩。糖皮质激素仍是主要治疗药物之一，免疫抑制剂治疗反应好，但激素抵抗率较高，因此在激素抵抗的情况下，可选择甲泼尼龙冲击或联合免疫抑制剂治疗，预后仍较好。

	作 者
	杨娟(综述) (天津市儿童医院肾内科,天津,300074)； 张碧丽(审校) (天津市儿童医院肾内科,天津,300074)；
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	关键词
	C1q肾病 组织学特点 治疗 预后 儿童 C1q nephropathy Histological feature Treatment Prognosis Child


40.循环内皮细胞和内皮祖细胞与儿童原发性高血压关系的研究进展

近年来,儿童原发性高血压患病率增加迅速.高血压可造成靶器官损害,其中包括心、脑、肾等重要脏器.血管损伤是高血压靶器官损害的核心问题,其机制涉及到肾素-血管紧张素-醛固酮系统的激活、氧化应激反应、血管慢性炎症及内皮细胞功能障碍等.血管内皮细胞损伤可引起血管内皮功能障碍,其本质是内皮损伤和修复之间动态平衡的破坏,是心血管疾病发生发展的始动环节.循环内皮细胞和内皮祖细胞被认为是血管损伤、重塑以及内皮功能障碍的非侵入性标志物.该文通过总结相关文献,阐述原发性高血压患儿血管损伤与内皮细胞损伤之间的关系,深化对儿童原发性高血压的发病机制的认识.

	作 者
	张圆圆 (首都儿科研究所心内科, 北京,100020)；
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41.经皮氧分压监测在休克患者中应用的研究进展

休克的本质是组织灌注不足造成的缺氧,在重症监护病房具有较高的病死率.提高对休克的早期认识,加强对高危患者病情变化的监测,是降低休克病死率的重要措施.经皮氧分压(transcutaneous partial pressure of oxygen,PtcO2)可以有效地监测组织缺氧,为休克时组织缺氧提供了客观的评价指标.该文综述PtcO2监测在休克的早期预警、预后评估及治疗指导中的应用以及与其他临床监测指标的相关性,旨在为休克的诊治提供新思路.

	作 者
	荣萍 (中国医科大学附属盛京医院PICU,沈阳,110004)；
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42.脑性瘫痪合并视听觉障碍的临床康复研究进展

脑性瘫痪是一组以运动障碍和姿势异常为核心表现的发育障碍综合征,可伴有言语障碍、智力障碍、视听觉障碍和行为障碍等.因其高发病率与致残率,脑性瘫痪现已成为全世界需共同攻克的难题.目前国内的研究主要是针对运动障碍、言语障碍和智力障碍,而对感知觉障碍缺乏足够的重视.感知觉障碍中发病率最高的是视听觉障碍,且后者对儿童运动、认知、语言、交流、心理等方面发育均存在影响.该文重点综述脑性瘫痪合并视听觉障碍的发病率、表现形式、对脑性瘫痪儿童发育的影响以及康复治疗进展,以提高视听觉障碍的重视度,并为促进该类儿童的全面康复奠定基础.

	作 者
	李静 (230022,安徽医科大学第一附属医院小儿神经康复中心)；
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43.吉兰-巴雷综合征谱系疾病诊疗进展

吉兰-巴雷综合征谱系疾病是一组包括经典吉兰-巴雷综合征以及其变异型的神经免疫疾病谱系疾病,以进行性对称性四肢瘫痪、反射消失或减退为特点.目前,该病病因不明,多认为与空肠弯曲菌等肠道、呼吸道病原相关.分子模拟是目前解释发病机制的学说,即由与神经类似结构的病原入侵机体,产生抗神经节苷脂的抗体从而导致交叉反应.其诊断主要依靠临床特点和脑脊液检查、神经电生理检查.治疗方法包括免疫治疗以及多学科的支持治疗.但是由于该谱系各疾病的高度异质性,往往不能在疾病早期明确诊断,从而延误治疗时机.因此迫切需要快速明确诊断的方法,以及扩展更多治疗方法.该文总结吉兰-巴雷综合征谱系疾病目前主要的诊治进展.

	作 者
	孟香沂 (沈阳 110004,中国医科大学附属盛京医院小儿神经内科)；
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44.黏附侵袭性大肠杆菌在炎症性肠病中的致病作用

炎症性肠病(inflammatory bowel disease,IBD)是肠道的一种慢性复发性炎症性疾病,主要包括溃疡性结肠炎(ulcerative colitis,UC)和克罗恩病(Crohn's disease,CD)两种类型.其发病机制目前仍不清楚,肠道菌群作为重要的致病因素,直接或间接地参与了包括IBD在内的诸多消化系统疾病的发生发展.其中黏附侵袭性大肠杆菌(adherent-invasive Escherichia coli,AIEC)是近年来受到广泛关注的一种IBD可能致病菌.该文就黏附侵袭性大肠杆菌作为条件致病菌在炎症性肠病的发病机制,其对肠道屏障及巨噬细胞、自噬相关影响作一综述.

	作 者
	叶晓琳 (中国医科大学附属盛京医院小儿消化内科,沈阳,110004)；
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45.生物制剂治疗幼年特发性关节炎新策略

幼年特发性关节炎(juvenile idiopathic arthritis,JIA)是儿童时期最常见的风湿性疾病之一,预后较差.生物制剂改变了JIA的传统治疗模式,使JIA患儿的病情明显改善.JIA是一种异质性疾病,采用生物制剂治疗前要评估其病情,根据其不同的临床表现选择相应的治疗方案.治疗过程中也要评估临床疗效及不良反应,平衡治疗的风险和益处.该文重点介绍生物制剂在JIA中的应用现状,并根据2011年美国风湿病学会发布的治疗JIA的循证建议对生物制剂的选择进行阐述.

	作 者
	黄耀国 (中国医科大学附属第一医院儿科, 沈阳,110001)；
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46.C1GALT1/Cosmc在免疫相关性疾病中的作用机制

C1GALT1,即β1,3-半乳糖基转移酶,又称为T-合酶,是O-糖基化过程中的关键酶.在C1 GALT1催化作用下,半乳糖(Gal)连接到Tn抗原(GalNAc-α-O-Ser/Thr-)上,从而形成T抗原或TF抗原(Galβ1,3 GalNAc-α-O-Ser/Thr的核心-1-结构).Cosmc作为C1 GALT1特异性的分子伴侣,对其正确折叠及功能的发挥起着至关重要的作用.C1GALT1或Cosmc的异常均会导致C1 GALT1活性的改变,从而影响O-糖基化过程,最终导致相关疾病的发生.越来越多的研究表明O-糖基化与一些自身免疫性疾病的发生有关,但其确切的发病机制仍不清楚.因此,该文针对C1 GALT1/Cosmc在儿童自身免疫性疾病以及肿瘤中的作用机制予以综述.

	作 者
	谢秋玲 (200127,上海交通大学医学院附属上海儿童医学中心风湿免疫科)；
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47.儿童系统性红斑狼疮预后的影响因素研究进展

系统性红斑狼疮是一种累及多系统的自身免疫性疾病,儿童患者预后较成人差,病死率较高.多种与系统性红斑狼疮发病和病情加重的相关因素如遗传因素、环境因素及自体因素对儿童患者的生存都有一定的影响.为进一步提高儿童系统性红斑狼疮的诊疗水平,改善其预后,该文就影响儿童系统性红斑狼疮预后主要影响因素的研究进展作一综述.

	作 者
	周燕青 (201899,上海交通大学医学院附属仁济医院嘉定分院儿科)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A005833694" \t "_blank" 郭茹茹 (200001,上海交通大学医学院附属仁济医院儿科)；
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48.儿童发作性睡病的临床诊治进展及视频脑电图的诊断价值探讨

发作性睡病是一种儿童或青少年时期起病的常见慢性睡眠障碍性疾病,临床常表现为经典的四联症:白天不可控制的睡眠增多、猝倒发作、睡眠瘫痪和睡眠幻觉,由于本病一旦发生,则终身伴随,可严重影响儿童的精神心理及生活方面,因此早期诊断及治疗尤为关键.目前对本病的诊断主要是依靠视频脑电图完成多次睡眠潜伏期试验来协助诊治.该文就儿童发作性睡病取得的诊治进展及视频脑电图的诊断价值作一综述.

	作 者
	邓瑶 (中国医科大学附属盛京医院小儿神经内科, 沈阳,110004)；
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49.神经母细胞瘤多药耐药机制的研究

神经母细胞瘤(neuroblastoma,NB)是儿童最常见的颅外实体恶性肿瘤,临床表现多种多样,肿瘤转移及复发是其死亡的主要原因.目前NB治疗方法主要集中在手术治疗、系统化疗、放射治疗、清髓治疗联合移植、肿瘤靶向治疗等,但高危患儿的治疗效果仍不容乐观.研究表明多药耐药(multidrug resist-ance,MDR)是成功治疗NB的主要障碍,因此全面认识NB耐药机制对于提高患儿生存率具有十分重要的意义.该文从多方面就NB耐药机制进行综述.

	作 者
	李雪 (中国医科大学附属盛京医院血液中心小儿血液内科, 沈阳,110022)；
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50.儿童急性髓系白血病微小残留病检测技术的应用进展

近年来,虽然儿童急性髓系白血病(acute myeloid leukemia,AML)的治疗效果有了很大改善,但其复发仍然是影响预后的主要因素.大量研究表明微小残留病(minimal residual disease,MRD)的水平不仅与AML复发密切相关,而且对于判断其预后、指导个体化治疗同样具有重要意义.寻找特异性高、灵敏度高、简便、适用的检测方法一直是MRD研究的热点之一,该文将对AML的MRD检测技术最新的应用进展进行综述.

	作 者
	郭青 (华中科技大学同济医学院附属协和医院儿科, 武汉,430022)；

	刊 名
	国际儿科学杂志  2016年43卷10期 760-762,768页  [image: image141.png]




	英文期刊名
	International Journal of Pediatrics

	关键词
	儿童 急性髓系白血病 微小残留病 检测技术 Childhood Acute myeloid leukemia Minimal residual disease

 HYPERLINK "http://old.med.wanfangdata.com.cn/KeyWords/Info_KWD.aspx?KWDS=Detecting+technology" Detecting technology


51.持续性血尿致肾损伤的作用机制及临床意义

血尿为泌尿系统常见症状之一,近20年并未引起临床医师的足够重视,目前认为持续性血尿可参与肾损伤进一步发展,影响肾脏疾病的预后.该文主要从血尿的诊断、预后及可能作用机制等方面进行阐述,以期重视血尿症状,及时给予正确诊断及恰当干预.

	作 者
	李永珍 (中南大学湘雅二医院儿童医学中心儿童肾病专科, 长沙,410011)；

	刊 名
	国际儿科学杂志  2016年43卷10期 769-773页  [image: image142.png]




	英文期刊名
	International Journal of Pediatrics

	关键词
	持续性血尿 肾损伤 Persistent hematuria Kidney injury


52.儿童肾母细胞瘤基因突变的研究进展

肾母细胞瘤是是小儿泌尿系统最常见的恶性肿瘤.该文综述了肾母细胞瘤发生及预后相关基因方面的研究进展,其中WT1基因、CTNNB1基因及WTX基因与该肿瘤的发生相关,MYCN基因、P53基因与SIX1基因可能与预后相关.

	作 者
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53.肠内营养在儿童克罗恩病治疗中的研究进展

克罗恩病(Crohn's disease,CD)是一种主要累及末端回肠及近端结肠的目前仍无法治愈的炎症性肠病(inflammatory bowel disease,IBD),其主要症状有腹痛、腹泻、发热,随着病情的进展可出现直肠出血、肠瘘、肠梗阻等.儿童患者可出现生长发育迟缓、青春期延迟.CD的治疗一直以来是临床医生的讨论热点,其药物治疗有诸多不良反应,手术治疗复发率高、并发症多.肠内营养疗法(enteral nutrition,EN)是指患儿经口或通过导管直接到胃或小肠的营养途径.目前研究发现EN可用于CD患儿的诱导缓解,维持缓解,并且可促进生长发育.EN已广泛运用于CD的临床治疗,特别是在儿童CD的治疗.该文通过分析近年来国内外学者对EN在CD临床治疗中的研究工作,对EN在CD治疗中的重要性、主要作用、作用机制、治疗方法及疗效影响因素等进行总结.

	作 者
	木其尔 (中南大学湘雅二医院儿童医学中心, 长沙,410000)；
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54.巨细胞病毒感染与儿童呼吸道疾病关系的研究进展

巨细胞病毒(cytomegalovirus,CMV)感染在我国广泛流行,初次感染常发生在儿童时期,可引起多种儿童呼吸道疾病的发生,严重威胁儿童健康.该文从儿童肺炎、喘息、支气管肺发育不良等疾病来阐述巨细胞病毒感染与儿童呼吸道疾病之间的关系,同时综述巨细胞病毒感染诊断与治疗新进展,以提高对儿童呼吸道疾病巨细胞病毒感染的认识.

	作 者
	朱晓华 (江西省儿童医院呼吸科, 南昌,330006)；
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55.生酮饮食抑制炎症反应机制的研究进展

生酮饮食可用于治疗一些炎症诱导的癫痢性综合征,其机制复杂,主要通过多个靶点发挥抑制病原体、控制炎症、调节免疫等作用.动物模型研究发现,生酮饮食喂养可明显缩短局部炎症引起的红、肿、热的时间,并降低循环中花生四烯酸的水平.研究表明,生酮饮食主要通过抑制Nod样受体蛋白3炎症小体、核因子kappa B和氧自由基的释放,提高过氧化物酶增殖体激活型受体γ的水平,共同达到抗炎的效果.该文对生酮饮食的抗炎机制及其临床应用的进展作一综述.

	作 者
	冯嘉莹 (518026,深圳市儿童医院神经内科)；
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56.儿童慢性肾脏病

儿童慢性肾脏病(chronic kidney disease,CKD)是严重影响儿童正常生长发育的慢性进展性疾病,该病起病隐匿,部分最终进展为终末期肾病(end-stage renal disease,ESRD),需肾脏替代治疗维持生命.该文就儿童慢性肾脏病的病因、发病机制、诊断及治疗作一综述,旨在使人们更早、更全面地了解CKD,并采取积极的措施,延缓CKD的进展,防止ESRD的发生.

	作 者
	程俊丽 (中国医科大学附属盛京医院儿科, 沈阳,110004)；

	刊 名
	国际儿科学杂志  2016年43卷10期 788-792页  [image: image147.png]




	英文期刊名
	International Journal of Pediatrics

	关键词
	儿童 慢性肾脏病 终末期肾病 肾小球滤过率 Children Chronic kidney disease End-stage renal disease
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57.以胸闷或长叹气为主诉的不典型哮喘儿童肺功能和呼出气一氧化氮特点分析

目的 分析以胸闷或长叹气为主诉的不典型哮喘儿童的肺功能和呼出气一氧化氮(fractional exhaled nitric oxide,FeNO)特点,并探讨FeNO在该类型哮喘患儿中的诊断价值.方法 选取2012年1月至2015年6月期间于我院儿童哮喘门诊确诊的以胸闷或长叹气为主诉的不典型哮喘儿童79例为研究对象(不典型哮喘组).该组患儿于初诊时均接受了肺功能检查、FeNO检测、血清总IgE和血清特异性IgE水平检测,且肺功能检测均存在支气管激发试验或支气管舒张试验阳性.同期选取我院完成FeNO检测的健康儿童100例作为对照组.分析不典型哮喘组初诊时肺功能特点和FeNO水平.采用受试者工作特征曲线(ROC)分析FeNO对于不典型哮喘儿童的诊断价值.结果 不典型哮喘组肺功能指标FEF50、FEF75、MMEF异常率分别为27％、43％、33％.FEV1％下降20％时吸入的乙酰甲胆碱累积剂量(PD20-FEV1)为0.41 (0.19～0.67)mg,该指标与MMEF呈显著正相关(r=0.301,P=0.007).不典型哮喘组Fe-NO值为13.0×10-9 (7.0×10-9～24.0×10-9),高于对照组且两者间存在统计学差异(P＜0.05).其Fe-NO值与总IgE水平呈显著正相关(r =0.672,P=0.001),与FEV1/FVC％、FEV1％ pred及PD20-FEV1均不存在相关性(P＞0.05).根据不典型哮喘儿童和健康儿童的FeNO值绘制ROC曲线,曲线下面积为0.60.结论 以胸闷或长叹气为主诉的哮喘儿童肺功能特点以小气道功能受损为主,其中MMEF下降明显者,其气道高反应更显著,FeNO检测对不典型哮喘诊断价值有限.

	作 者
	刘芬 (中国医科大学附属盛京医院小儿呼吸科, 沈阳,110004)； 
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58.儿童幽门下消化道异物治疗分析

目的 探讨在儿童不同年龄阶段,对于幽门以下消化道异物处理及预防办法.方法 回顾我院2011年6月到2014年6月间因吞食异物,异物位于幽门管或以下消化道且内镜治疗无效,外科经保守或手术治疗好转的16例患儿(11男5女).结果 16例患儿平均年龄66月龄;手术治疗9例(56％),保守治疗7例(44％);有意吞食异物(年龄＞1岁)为31％(5/16);异物类型包括胃石3例、钢针4例,磁铁2例,温度计碎裂2例,坚果类3例,刀片1例等;腹部X平片及CT阳性率81％ (13/16);病史中可问诊到异物吞食史为75％ (12/16);因消化道穿孔需要急诊手术的5例,穿孔部位以回盲部为主(磁石类引起两处以上穿孔),其中直接入PICU的1例;平均住院时间9.13d.结论 (1)对于磁石类型异物,一旦确诊为双极磁石,建议手术干预为主,已经穿孔的患者,其穿孔数目及肠段应反复探查全肠段后再确定,穿孔部位往往呈跳跃性,无规律性.(2)误食钢针等尖锐异物,除按时评估患儿体征变化外,应间隔6～8h复查腹部平片等检查,及时更改治疗策略.建议＜1岁儿童,不建议喂食坚果核仁类食物.建议使用电子体温计,玻璃水银体温计使用需谨慎.(3)加强儿童心理治疗,特别青春期前的心理健康应注意.
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59.IgA肾病患儿外周血Tfh细胞变化研究

目的 探讨滤泡辅助性T细胞(T follicular helper cells,Tfh)在IgA肾病中的数量变化及其可能机制.方法 初发IgA肾病(IgAN)患儿15例,采用流式细胞术检测外周血CD4+ CXCR5+ ICOS+T细胞(Tfh)的比例,采用荧光定量聚合酶链反应检测转录因子Bcl-6、Blimp-1的mRNA表达,酶联免疫吸附试验检测IL-21、IL-4及Gd-IgAl的血浆浓度.结果 (1)IgA肾病患儿Tfh细胞比例(3.85±1.14)％明显高于正常对照组(2.03±0.75)％,P＜0.05;(2)Tfh细胞正性转录调节因子Bcl-6 mRNA表达较正常对照组明显增高(P＜0.05),负性调节因子Blimp-1 mRNA表达降低(P＜0.05);(3)Tfh细胞相关细胞因子IL-21血浓度明显高于正常对照组(P＜0.05),抑制Blimp-1表达的IL-4血浆浓度明显高于正常对照组(P＜0.05).Gd-IgAl水平明显高于正常对照组(P＜0.05).结论 Tfh细胞过度活化可能参与了IgA肾病免疫发病过程.
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儿科外文关键词  2017.1.25（1.儿科急性呼吸窘迫综合征2. 幼年型类风湿）

1、 儿科急性呼吸窘迫综合征
1.Circulating markers of endothelial and alveolar epithelial dysfunction are associated with mortality in pediatric acute respiratory distress syndrome.

Abstract：Angiopoietin 2 (Ang2) and soluble receptor for advanced glycation end products (sRAGE) are markers of endothelial and pulmonary epithelial damage with prognostic implications in adult acute respiratory distress syndrome (ARDS), but unclear significance in pediatric ARDS (PARDS).

Author：Yehya Nadir Thomas Neal J Meyer Nuala J Christie Jason D Berg Robert A Margulies Susan S
Source：Intensive Care Med 

 HYPERLINK "http://www.yz365.com/Archive/Volume/d9aec2cf-c6c4-4237-878d-845972560369" 2016，42（7）：1137-45 
2. Corticosteroid exposure in pediatric acute respiratory distress syndrome.

Abstract：Use of systemic corticosteroids in acute respiratory distress syndrome (ARDS) remains controversial, and studies in children are lacking.

Author：Yehya Nadir Servaes Sabah Thomas Neal J Nadkarni Vinay M Srinivasan Vijay
Source： Intensive Care Med 

 HYPERLINK "http://www.yz365.com/Archive/Volume/d8ec60b0-7c55-47e9-8ca6-0fd109771819" 2015，41（9） ：1658-66 

2、 幼年型类风湿
1.The surgical management of atlanto-axial subluxation in juvenile rheumatoid arthritis.

Abstract：Juvenile idiopathic arthritis (JIA) is a chronic condition affecting patients <16?years of age and can be associated with substantial morbidity. Atlanto-axial subluxation (AAS) is a known complication of JIA and can result in pain, reduced neck motion and neurological compromise. In this paper, we present the case of a 10-year old suffering with JIA and significant AAS; we discuss the management options and present the approach and outcome of treatment for this case.

Author：Salem Khalid M I Radhakrishnan Ajay Behrbalk Eyal Boszczyk B M
Source：Eur Spine J 

 HYPERLINK "http://www.yz365.com/Archive/Volume/cb0996bc-ee90-41fa-b0a9-f35835239f1e" 2016，25（7） ：2108-14 
2. Clinical Observation of Employment of Umbilical Cord Derived Mesenchymal Stem Cell for Juvenile Idiopathic Arthritis Therapy.

Abstract：Juvenile idiopathic arthritis (JIA), known as Juvenile rheumatoid arthritis, is the most common type of arthritis in children aged under 17. It may cause sequelae due to lack of effective treatment. The goal of this study is to explore the therapeutic effect of umbilical cord mesenchymal stem cells (UC-MSCs) for JIA. Ten JIA patients were treated with UC-MSCs and received second infusion three months later. Some key values such as 28-joint disease activity score (DAS28), TNF-α, IL-6, and regulatory T cells (Tregs) were evaluated. Data were collected at 3 months and 6 months after first treatment. DAS28 score of 10 patients was between 2.6 and 3.2 at three months after infusion. WBC, ESR, and CRP were significantly decreased while Tregs were remarkably increased and IL-6 and TNF-α were declined. Similar changes of above values were found after 6 months. At the same time, the amount of NSAIDS and steroid usage in patients was reduced. However, no significant changes were found comparing the data from 3 and 6 months. These results suggest that UC-MSCs can reduce inflammatory cytokines, improve immune network effects, adjust immune tolerance, and effectively alleviate the symptoms and they might provide a safe and novel approach for JIA treatment.

Author：Wang Liming Zhang Yu Li Hongtao Hong Jingxin Chen Xiaobo Li Ming Bai Wen Wang Jiangang Liu Yongjun Wu Mingyuan
Source：Stem Cells Int 2016
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