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1.儿童血液肿瘤靶向治疗新进展
肿瘤靶向治疗是针对肿瘤细胞表达的某种生物标志物、采用相应的特异性药物结合靶点的治疗方法.近年来,随着医学科学技术的迅速发展,尤其随着对肿瘤分子生物学研究的深入,儿童血液肿瘤的治疗已由传统化疗、放疗的细胞攻击模式向靶向性治疗模式转变.现重点针对细胞表面分子的单克隆抗体、针对特异融合基因的酪氨酸激酶抑制剂及嵌合抗原受体T淋巴细胞的免疫疗法等进行综述.
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	王天有(00045 儿童血液病与肿瘤分子分型北京市重点实验室,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,首都医科大学附属北京儿童医院血液肿瘤中心)；陆继冉(00045 儿童血液病与肿瘤分子分型北京市重点实验室,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,首都医科大学附属北京儿童医院血液肿瘤中心)；郑胡镛(00045 儿童血液病与肿瘤分子分型北京市重点实验室,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,首都医科大学附属北京儿童医院血液肿瘤中心)；
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2.地中海贫血的规范化管理
地中海贫血(简称地贫)是由于珠蛋白生成障碍而导致的遗传性溶血性贫血,临床常见的为 β和α肽链合成障碍而出现的 β-地贫和 α-地贫.这2类地贫的中间型和重型患者均出现较为明显的贫血,对患儿生长发育和生活质量影响极大,需要依赖持续输血维持生命.该病在我国南方地区发病率高达7%~20%,危害较大,因此,对地贫的预防和规范性治疗,以及目标人群的管理越来越受到重视.现就地贫患者的输血、驱铁治疗、健康教育及地贫的出生干预方面的最新进展进行综述.
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3.儿童急性淋巴细胞及急性髓系白血病基因突变研究进展
急性白血病是我国最常见的儿童恶性肿瘤,其发病机制包括原癌基因的转化、抑癌基因畸变、细胞凋亡受抑等.在致癌因素的作用下,染色体通过点突变、缺失、重排或基因扩增等方式,导致原癌基因及抑癌基因的结构变异,产生新的融合基因.这些基因中有些是调控细胞增殖、分化和衰老、死亡的转录因子,当基因发生变异,直接影响了下游信号传递途径,导致细胞增殖增强、凋亡和/或分化障碍等,从而导致白血病的发生.近年来,基因测序技术的发展使越来越多的白血病预后基因展现在公众视野,并应用于临床治疗及评估预后、复发等中.
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4.免疫缺陷病的血液学表现
儿童原发性免疫缺陷病的某些临床表现与小儿血液系统疾病有一定的相似之处,常导致一系或多系血细胞的改变,易合并感染及继发恶性肿瘤.临床医师加强对免疫缺陷病血液学表现的认识,对疾病鉴别诊断、并发症或合并症的判断,以及对疾病预后预测具有重要的临床意义.
	作 者
	王鸿武 (515041,汕头大学医学院第二附属医院儿科)； 马廉(518118 深圳大学妇幼保健院儿科518118 深圳市坪山新区妇幼保健院儿科)；
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5.伴骨转移神经母细胞瘤患儿的临床特征、治疗效果及预后
目的 总结较大样本伴骨转移的神经母细胞瘤(NB)患儿的临床特征,初步分析伴骨转移NB患儿的临床特征、治疗效果及其与预后的关系,为进一步研究NB患儿发生骨转移的原因、寻求更为有效的治疗及改善患儿生存率提供依据.方法 选择2007年3月至2013年7月在首都医科大学附属北京儿童医院初诊并系统治疗的伴骨转移的NB患儿130例为研究对象.入组NB患儿诊断、分期、治疗方案及疗效评估标准均根据北京儿童医院-神经母细胞瘤方案(BCH-NB-2007).回顾性分析和总结伴骨转移的NB患儿治疗前临床表现、辅助检查结果特征,并对其中在首都医科大学附属北京儿童医院规律治疗和随访的88例患儿进行治疗效果评价和生存率分析,随访时间至2014年12月31日.结果 共130例伴骨转移的NB患儿,男87例,女43例;年龄8~147个月,中位年龄41个月,<5岁共94例,占72.3%.原发部位主要为腹膜后及肾上腺区域(106例,81.5%)和纵隔(17例,13.1%),就诊主要症状为发热(81例,62.3%)、骨痛(51例,39.2%)、腹痛(29例,22.3%)、腹部肿物(14例,10.8%)等.共88例患儿接受系统治疗和随访,1例确诊时年龄8个月,原发瘤灶为腹膜后,伴骨髓和颅骨转移,无MYCN基因扩增,按中危组给予卡铂+依托泊苷及环磷酰胺、长春新碱和多柔比星方案交替8次,化疗4个疗程后行肿物切除,目前已经随访20个月,病情稳定.其余87例全部为高危组,用BCH-NB-2007方案规律治疗,中位随访时间23个月,52例(59.1%)出现肿瘤进展或复发,其中41例患儿死亡,1例死于麻疹感染外,40例死于肿瘤相关疾病.预计3年总生存率为49.5%,5年总生存率为41.3%.结论 NB伴骨转移多见于18个月以上的患儿,临床以发热、骨痛和贫血为常见表现.80%以上原发瘤灶位于腹膜后及肾上腺区,且大部分患儿同时伴骨髓转移.这些患儿总体预后差,临床需要不断总结经验,以进一步研究NB患儿骨转移的原因,为寻求更有效的治疗手段提供依据.
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6.伴骨转移神经母细胞瘤患儿的临床特征、治疗效果及预后

目的 总结较大样本伴骨转移的神经母细胞瘤(NB)患儿的临床特征,初步分析伴骨转移NB患儿的临床特征、治疗效果及其与预后的关系,为进一步研究NB患儿发生骨转移的原因、寻求更为有效的治疗及改善患儿生存率提供依据.方法 选择2007年3月至2013年7月在首都医科大学附属北京儿童医院初诊并系统治疗的伴骨转移的NB患儿130例为研究对象.入组NB患儿诊断、分期、治疗方案及疗效评估标准均根据北京儿童医院-神经母细胞瘤方案(BCH-NB-2007).回顾性分析和总结伴骨转移的NB患儿治疗前临床表现、辅助检查结果特征,并对其中在首都医科大学附属北京儿童医院规律治疗和随访的88例患儿进行治疗效果评价和生存率分析,随访时间至2014年12月31日.结果 共130例伴骨转移的NB患儿,男87例,女43例;年龄8~147个月,中位年龄41个月,<5岁共94例,占72.3%.原发部位主要为腹膜后及肾上腺区域(106例,81.5%)和纵隔(17例,13.1%),就诊主要症状为发热(81例,62.3%)、骨痛(51例,39.2%)、腹痛(29例,22.3%)、腹部肿物(14例,10.8%)等.共88例患儿接受系统治疗和随访,1例确诊时年龄8个月,原发瘤灶为腹膜后,伴骨髓和颅骨转移,无MYCN基因扩增,按中危组给予卡铂+依托泊苷及环磷酰胺、长春新碱和多柔比星方案交替8次,化疗4个疗程后行肿物切除,目前已经随访20个月,病情稳定.其余87例全部为高危组,用BCH-NB-2007方案规律治疗,中位随访时间23个月,52例(59.1%)出现肿瘤进展或复发,其中41例患儿死亡,1例死于麻疹感染外,40例死于肿瘤相关疾病.预计3年总生存率为49.5%,5年总生存率为41.3%.结论 NB伴骨转移多见于18个月以上的患儿,临床以发热、骨痛和贫血为常见表现.80%以上原发瘤灶位于腹膜后及肾上腺区,且大部分患儿同时伴骨髓转移.这些患儿总体预后差,临床需要不断总结经验,以进一步研究NB患儿骨转移的原因,为寻求更有效的治疗手段提供依据.
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7.采用HIT-2000方案治疗的41例髓母细胞瘤患儿疗效分析

目的 对41例髓母细胞瘤患儿给予HIT-2000方案治疗,分析其5年无病生存率和放化疗的不良反应,探讨适合国内儿童髓母细胞瘤的治疗方法.方法 2010年1月至2013年1月住院治疗的髓母细胞瘤患儿共41例,年龄1.3~15.5岁.所有患儿均为手术切除肿瘤后到首都医科大学附属北京世纪坛医院儿科采用HIT-2000方案治疗.综合分析患儿的放化疗不良反应,采用Kaplan-Meier法计算生存率、无事件生存(EFS)率和总体生存(OS)率.结果 截至2016年1月,随访时间1.1~6.1年,中位随访时间4.4年,其中肿瘤完全消失26例(63.4%),进展7例(17.1%),复发4例(9.7%),稳定1例(2.4%),骨髓转移2例(4.8%),继发第二肿瘤1例(2.4%).3年、5年OS率分别为(78.0±6.5)%、(68.0±8.9)%;EFS率分别为(56.1±7.8)%和(53.7±7.8)%.3岁以上患儿生存分析结果显示:5年OS率为(75.6±7.7)%,EFS率为(60.06±8.3)%,较OS率偏高.随访期内所有患儿均未出现放射性脑坏死及放射性脊髓炎.放疗期间12例出现不同程度的恶心、呕吐、腹痛等胃肠道反应,34例出现血常规下降.化疗最常见不良反应为胃肠道反应和血细胞减少,15例由于粒细胞缺乏合并感染,其中10例为肺部感染,5例为肠道感染,其中金黄色葡萄球菌感染1例,大肠杆菌感染3例,经积极抗感染及对症治疗均痊愈.结论 HIT-2000方案适合国内髓母细胞瘤患儿手术后序贯治疗,且疗效显著,患儿可耐受.
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8.儿童髓母细胞瘤的临床特征分析
目的 探讨髓母细胞瘤(MB)患儿的临床特征.方法 选择2012年2月至2015年4月首都医科大学附属北京世纪坛医院收治的有明确组织病理学亚型的MB患儿83例,回顾性分析其组织病理学亚型、发病时年龄、性别、肿瘤原发部位、肿瘤复发及肿瘤复发部位之间的关系.应用SPSS 22.0统计学软件对数据进行统计学分析.结果 83例(男53例,女30例)患儿中,14例(男9例、女5例)年龄≤3岁,69例(男44例、女25例)年龄>3岁;复发28例(男19例、女9例),非复发55例(男34例、女21例).中位发病年龄为80.2(13.1~184.7)个月.MB患儿组织病理学亚型分布构成比:经典型(CMB)组织病理学亚型占48.2%(40/83例)(≤3岁2例),促纤维增生/结节型(DMB)24.1%(20/83例)(≤3岁6例),大细胞/间变型(LC/AMB)12.1%(10/83例)(≤3岁1例),广泛结节型(MBEN)3.6%(3/83例)(≤3岁1例);混合型12.1%(10/83例)(≤3岁3例).发病时年龄与组织病理学亚型,性别与肿瘤原发部位之间差异均有统计学意义(χ2=0.014、0.013,均P<0.05).结论 男童MB发病率高于女童.CMB是3岁以上MB患儿主要组织病理学亚型.女性MB患儿肿瘤原发部位易累及小脑蚓部或小脑蚓部及第四脑室.男性MB患儿肿瘤原发部位常见于第四脑室、第四脑室及中枢神经系统其他部位、小脑蚓部及中枢神经系统其他部位或中枢神经系统其他部位.
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9.CD163对儿童感染相关性噬血细胞综合征的诊断及预后判断价值
目的 探讨血清可溶性CD163(soluble CD163,sCD163)和外周血单核细胞膜性CD163(membrane-bound CD163,mCD163)表达对儿童感染相关性噬血细胞综合征(infection associated hemophagocytic syndrome,IAHS)诊断及预后判断的价值.方法 研究对象为2012年7月至2016年6月上海交通大学附属儿童医院重症医学科收治的IAHS患儿26例(IAHS组)和脓毒症患儿28例.采用双抗体夹心酶联免疫吸附法及流式细胞术检测2组患儿血清sCD163水平和外周血单核细胞mCD163表达率.选择20例健康体检儿童作为健康对照组.采用受试者工作特征曲线(ROC)分析sCD163和mCD163临床诊断价值,Youden指数法确定最佳工作点,并与铁蛋白等传统指标对比分析.结果 IAHS组、脓毒症组及健康对照组儿童血清sCD163水平及外周血单核细胞mCD163表达率分别为(1264±538)mg/L、(862±332)mg/L、(610±316)mg/L和(88.3±9.7)%、(68.5±18.3)%、(28.9±5.2)%,IAHS组血清sCD163水平及mCD163表达率明显高于脓毒症组,差异有统计学意义(t=2.031,P=0.048;t=3.191,P=0.002);脓毒症组高于健康对照组,差异有统计学意义(t=3.848,P=0.002;t=4.049,P=0.000).mCD163在诊断IAHS中ROC曲线下面积最高为0.853(P=0.013),sCD163及铁蛋白分别为0.762(P=0.004)、0.755(P=0.049).mCD163以83.7%为阈值时,敏感度为81.8%,特异度为72.4%;sCD163以888 mg/L为阈值时,敏感度为66.7%特异度为63.3%;铁蛋白阈值为2880μg/L时,敏感度为80.0%,特异度为54.5%.IAHS组患儿急性期血清sCD163水平及外周血单核细胞mCD163表达率明显高于治疗后病情好转患儿[(1553±542)mg/L比(866±92)mg/L,t=2.456,P=0.036;(91.0±6.4)%比(79.0±4.6)%,χ2=3.419,P=0.007];9例IAHS死亡患儿sCD163和mCD163表达水平高于存活患儿[(1748.91±518.17)mg/L比(909.69±171.35)mg/L,t=3.070,P=0.018;(93.50±8.42)%比(77.30±3.28)%,χ2=3.005,P=0.024].结论 血清sCD163水平及外周血单核细胞mCD163表达水平可能是诊断儿童IAHS的特异性指标,对预测IAHS疗效及评估预后有参考价值.
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10.非血缘脐血移植治疗儿童高危急性淋巴细胞白血病的疗效
目的 探讨单份非血缘脐血移植(UCBT)治疗儿童高危急性淋巴细胞白血病(ALL)的疗效.方法 回顾性分析2008年9月至2014年12月安徽医科大学附属省立医院采用UCBT治疗高危ALL儿童66例的临床资料.患儿均采用强化清髓性预处理方案,分别为全身照射/环磷酰胺/阿糖胞苷(TBI/Cy/Ara-C) 13例,白消安/环磷酰胺/氟达拉滨(BU/Cy/Flu) 47例,BU/Cy/Ara-C 6例.环孢素联合短程霉酚酸酯预防移植物抗宿主病(GVHD).结果 所有患儿输入复温后脐血总有核细胞数为4.70(2.07～ 13.74)×107/kg,CD34+细胞中位数为2.40(0.73 ～9.89)×105/kg.移植后42 d中性粒细胞累积植入率为97.0％(64例),移植后120 d血小板累积植入率为87.6％(57例);中性粒细胞和血小板中位植入时间分别为移植后16(12～37)d和39(15～148)d.Ⅱ～Ⅳ度急性GVHD、Ⅲ～Ⅳ度急性GVHD和慢性GVHD发生率分别为27.3％(17例)、17.2％(10例)和10.3％(6例),可评估的360 d移植相关病死率为21.2％(14例),3年累积复发率为14.8％(9例),3年无病生存率和总体生存率分别为65.1％ (45例)和67.6％ (46例).结论 UCBT是治疗儿童高危ALL的一种安全有效的方法.
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11.他克莫司在婴幼儿激素耐药型肾病综合征的临床应用
目的 分析婴幼儿激素耐药型肾病综合征(SRNS)的特点,评估他克莫司(TAC)治疗婴幼儿SRNS的疗效、安全性及复发情况.方法 2012年8月至2015年8月广州市妇女儿童医疗中心2岁以下确诊SRNS的76例患儿,患儿分3组:口服TAC组(TAC组)、大剂量甲泼尼龙冲击组(MP冲击组)及大剂量甲泼尼龙联合环磷酰胺(CTX)冲击组(MP+ CTX冲击组),观察1年,记录入组患儿各时间点的尿蛋白定量、淋巴细胞计数、肾功能、血糖、尿视黄醇结合蛋白(URBP)、血白细胞及尿红细胞等,监测感染及尿蛋白复发情况,对照研究3组患儿的数据资料.结果 入组患儿均行肾脏病理活检,其中微小病变36例,系膜增生性肾小球肾炎32例,局灶节段性肾小球硬化8例,3组患儿病理类型构成比差异无统计学意义.6个月时,TAC组尿蛋白完全缓解率达63.64％,总缓解率95.45％;MP冲击组完全缓解率26.09％,总缓解率60.87％;MP+ CTX冲击组完全缓解率41.94％,总缓解率74.19％.治疗6个月,TAC组尿蛋白定量[(7.8±8.6)mg/(kg·d)]明显低于MP冲击组[(144.2±118.3) mg/(ks· d)]及MP+ CTX冲击组[(91.3±87.4)mg/(kg·d)],差异有统计学意义(F=22.69,P＜0.05);TAC组于治疗2个月尿蛋白显著降低,另2组则延至3个月尿蛋白明显降低.治疗1年后,TAC组各项T淋巴细胞计数均显著低于治疗前,差异均有统计学意义(均P＜0.01);且分别低于同期的MP冲击组和MP+ CTX冲击组,差异均有统计学意义(均P＜0.05);B淋巴细胞则无此变化.观察期内,TAC组感染人次明显低于MP冲击组及MP+CTX冲击组,差异均有统计学意义(秩和值分别为348.5和369.5,U=-3.69、-4.18,均P＜0.01).TAC组血糖及校正CCr治疗前后均无明显变化,但URBP于TAC组呈可逆性升高,且明显高于MP冲击组及MP+ CTX冲击组[(13.77 ±19.19) mg/L比(2.50±1.77) mg/L,(13.77±19.19)mg/L比(2.06±3.63) mg/L],差异均有统计学意义(t=3.16、2.99,均P＜0.05).结论 TAC治疗婴幼儿SRNS患者相对激素冲击及联合冲击等治疗模式有更好的临床疗效,较少近期不良反应,但并不能降低复发率,而且远期药物不良反应尚不明确.
	作 者
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12.p38丝裂原激活蛋白激酶抑制剂对斑马鱼幼鱼缺氧后复氧的脑保护作用
目的 观察p38丝裂原激活蛋白激酶(MAPK)抑制剂对斑马鱼幼鱼缺氧后复氧行为学的影响,检测脑组织凋亡相关蛋白、mRNA的表达,探讨其作用的分子机制.方法 将受精后5d的斑马鱼幼鱼按随机数字表法分为对照组、模型组(缺氧后水复氧)及干预组(缺氧后抑制剂复氧),根据抑制剂浓度(5、10、20μmol/L)将干预组分为干预组1、2、3 3个亚组.利用ZebraLab行为仪记录幼鱼活动情况,比较组间运动距离、低速及快速运动持续时间等行为学指标.采用末端脱氧核苷酸转移酶介导的dUTP缺口末端标记(TUNEL)法检测全脑组织细胞凋亡,Western blot法检测全脑组织p38 MAPK蛋白及凋亡相关蛋白B淋巴细胞瘤-2(Bcl-2)、Bcl-2相关蛋白(Bax)及Caspase-3表达水平,反转录-qPCR法检测凋亡相关蛋白的mRNA水平.结果 行为学分析显示,干预组2和干预组3幼鱼自发移动距离高于模型组(P＜0.05).光刺激后幼鱼均表现为移动速度增加,撤除强光后对照组、干预组2和干预组3幼鱼移动速度逐渐恢复正常.荧光TUNLE结果显示,干预组1、2、3的凋亡指数分别为21.7±2.0、12.8±1.9和17.7±2.6,均小于模型组(46.8±5.3),差异均有统计学意义(均P＜0.01).模型组及干预组p-p38/p38蛋白比例高于对照组,差异均有统计学意义(均P＜0.05),干预组该比例低于模型组,差异有统计学意义(P＜0.01).与模型组比较,干预组2的Bcl-2蛋白及mRNA表达升高,而Bax及Caspase-3的蛋白及mRNA表达降低,差异均有统计学意义(均P＜0.01).结论 10 μmol/L的p38 MAPK抑制剂可明显改善斑马鱼幼鱼缺氧后复氧脑损伤行为学改变,可能通过上调Bcl-2、下调Bax及Caspase-3的表达,减少脑细胞凋亡发挥作用.
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13.扩张型心肌病患儿外周血抗β1肾上腺素能受体抗体与结缔组织生长因子表达的意义
目的 探讨抗β1肾上腺素能受体抗体(β1AA)与结缔组织生长因子(CTGF)在扩张型心肌病(DCM)患儿外周血的表达及其临床意义.方法 选取2015年10月至2016年4月于山东大学附属省立医院小儿心脏科初诊为DCM且处于急性期的患儿27例为DCM组,选取同期于山东大学附属省立医院儿科体检的健康儿童20例为健康对照组.根据改良Ross心力衰竭(心衰)分级计分法对DCM组患儿进行心衰评分,采用超声心动图测定2组儿童左心室舒张末期内径(LVEDD)与左心室射血分数(LVEF),应用酶联免疫吸附法测定2组儿童血清中β1AA、CTGF、超敏肌钙蛋白T(hs-TnT)及N端脑钠肽前体(NT-proBNP)水平.结果 1.DCM组与健康对照组儿童年龄、性别差异均无统计学意义(均P ＞0.05).2.DCM组患儿β1AA水平、CTGF水平及LVEDD[(260.23±34.03)ng/L、(1 223.44±190.85) ng/L、(53.02±11.01) mm]均显著高于健康对照组[(224.80±34.90) ng/L、(937.16±114.50) ng/L、(32.51±5.95) mm],DCM组LVEF值显著低于健康对照组[(28.15±7.34)％比(64.15±0.88)％],差异均有统计学意义(t=-3.49、-5.95、-7.54、21.74,均P＜0.01).3.在DCM组中,hs-TnT增高的患儿外周血中β1AA水平、CTGF水平均明显高于hs-TnT正常的患儿[(269.56±34.78) ng/L、(1 276.88±189.38) ng/L比(233.56±8.30) ng/L、(1 070.76±86.87) ng/L],差异均有统计学意义(t=-2.68、-2.75,均P＜0.05).4.不同性别的DCM患儿外周血中β1AA水平、CTGF水平比较,差异均无统计学意义(均P ＞0.05).5.DCM组β1AA水平与NT-proBNP水平、改良Ross评分均呈正相关(r=0.745、0.813,均P＜0.01),与LVEF值呈负相关(r=-0.646,P＜0.01),与年龄无相关性(P＞0.05).CTGF水平与NT-proBNP水平、改良Ross评分均呈正相关(r=0.798、0.823,均P＜0.01),与LVEF值呈负相关(r=-0.642,P＜0.01),与年龄无相关性(P＞0.05).结论 在DCM儿童中,β1AA和CTGF表达水平均增高,与患儿hs-TnT水平、NT-proBNP水平、改良Ross评分、LVEF值均有一定的关系,能反映疾病的严重程度,可辅助评估DCM患儿病情变化.
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14.有创性心导管检查对限制性心肌病和缩窄性心包炎的诊断价值
目的 探讨有创性心导管检查对限制性心肌病和缩窄性心包炎的诊断价值.方法 收集2002年2月至2015年12月上海交通大学医学院附属上海儿童医学中心收治的27例缩窄性心包炎或限制性心肌病患儿,包括10例最终经手术明确诊断为缩窄性心包炎和17例限制性心肌病进行了心导管检查,记录心导管检查中所有的压力曲线,分析2组疾病压力指标的异同.记录9例局部麻醉患者深呼吸下心腔压力变化曲线.结果 限制性心肌病组和缩窄性心包炎组患儿肺动脉收缩压分别为(50.2±12.0) mmHg(1 mmHg =0.133 kPa)及(38.1±6.8)mmHg,左-右心室舒张末压差分别为(7.8±5.5)mmHg及(1.8±4.7)mmHg,右心室舒张末压与收缩压的比值分别为0.27 ±0.10及0.45 ±0.20,2组比较差异均有统计学意义(t=2.912、2.787、2.418,均P＜0.05);但2组疾病在上述3项指标均存在结果交叉重叠,且任一指标的诊断敏感性＜66.7％.缩窄性心包炎组患儿在不同的呼吸周期左、右心室充盈曲线呈矛盾运动,而限制性心肌病组患儿表现为左、右心室变化一致.限制性心肌病组右心室/左心室收缩面积指数(SAI)为0.70 ±0.14,缩窄性心包炎组SAI为1.20 ±0.03,2组比较差异有统计学意义(=6.152,P＜0.01),诊断敏感性和特异性均为100％.结论 心导管检查对于鉴别限制性心肌病及缩窄性心包炎有重要意义,尤其是不同呼吸相右心室/左心室SAI是可靠指标.
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15.红细胞分布宽度在儿童急性心力衰竭严重程度评估中的价值
目的 研究急性心力衰竭患儿红细胞分布宽度(RDW)与心功能的关系,探讨RDW在评估急性心力衰竭严重程度中的临床价值.方法 收集成都市妇女儿童中心医院2013年7月至2015年10月急性心力衰竭患儿75例,按改良Ross评分法进行心功能分级,Ⅱ级、Ⅲ级、Ⅳ级组各25例,记录患儿红细胞计数、血红蛋白量、RDW、血浆氨基末端脑钠肽前体(NT-proBNP)水平、左心室射血分数(LVEF),利用SPSS 17.0统计学软件比较组间各指标差异,并行相关性分析.结果 Ross评分心功能Ⅱ级、Ⅲ级、Ⅳ级组,红细胞计数、血红蛋白量组间比较差异无统计学意义(F =0.802、1.372,均P＞0.05),RDW、NT-proBNP水平、LVEF组间比较差异有统计学意义(F =31.388、29.300,x2=56.952,均P＜0.01),RDW和NT-proBNP水平随心功能级数增高而升高,即Ⅳ级组＞Ⅲ级组＞Ⅱ级组[RDW:(16.6±1.3)％＞(15.4±1.1)％＞(13.9±1.3)％,NT-proBNP:(506.6±190.2) ng/L＞(1 028.1 ±356.8) ng/L＞(1 884.1-±358.6) ng/L,均P＜0.01];根据LVEF=50％为切点将急性心力衰竭患儿分为LVEF降低组和LVEF正常组,前者RDW及NT-proBNP水平显著高于后者[RDW:(16.7±1.3)％比(13.9±1.1)％,NT-proBNP:(1 787.4 ±368.6) ng/L比(657.4 ±291.1) ng/L;均P＜0.01];根据NT-proBNP水平将心力衰竭患儿分成低、中、高3组,高NT-proBNP组RDW[(17.3±0.9)％]显著高于中NT-proBNP组[(15.4±0.7)％]和低NT-proBNP组[(13.7±1.2)％](均P＜O.01);相关性分析显示,RDW与NT-proBNP水平呈正相关(r=0.869,P＜0.01),与LVEF呈负相关(r=-0.962,P＜0.01).结论 RDW与儿童急性心力衰竭程度密切相关,随急性心力衰竭程度加重而升高,可间接反映NT-proBNP水平、LVEF变化,有助于儿童急性心力衰竭严重程度评估,是临床监测急性心力衰竭患儿心功能水平方便且有用的指标之一.
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16.单纯食管超声引导下经股静脉行动脉导管未闭封堵术的安全性和有效性
目的 探讨单纯食管超声引导下经股静脉行动脉导管未闭(PDA)封堵术的安全性和有效性.方法 选取大连医科大学附属大连市儿童医院2014年5月至2015年5月单纯食管超声引导下经股静脉行PDA封堵术的单纯PDA患者28例,其中男13例,女15例;年龄(3.5±2.6)岁;体质量(16.0±6.5) kg;PDA直径(7.1±3.9) mm.患者均在食管超声心动图引导下经股静脉行PDA封堵术,封堵后即刻以食管超声评价治疗效果.术后1个月、3个月和6个月门诊随访经胸超声心动图、X线胸片及心电图.结果 27例患者均在单纯食管超声引导下经股静脉成功完成PDA封堵术,1例患者PDA伞误入左肺动脉,术后1个月复查时发现,改为开胸并行体外循环下结扎PDA,并成功取出封堵器.手术操作时间为(48.5±8.7) min,PDA蘑菇型封堵器的直径为(8.2±4.1) mm.除1例行外科手术关闭,其余患者无外周大血管损伤、残余分流、心律失常及心肌损伤等并发症.住院时间为(2.5±0.5)d.术后1个月随访无残余分流、心包积液等并发症.结论 单纯食管超声引导下经股静脉行PDA封堵术安全、有效,能避免使用X线和对比剂的损伤,无需股动脉穿刺.
	作 者
	卢绪宁(116012,大连医科大学附属大连市儿童医院心脏中心)；文平(116012,大连医科大学附属大连市儿童医院心脏中心)；刘启龙(116012,大连医科大学附属大连市儿童医院心脏中心)；刘宇航(116012,大连医科大学附属大连市儿童医院心脏中心)；赵烨(116012,大连医科大学附属大连市儿童医院心脏中心)；于生喜(116012,大连医科大学附属大连市儿童医院心脏中心)；朱全伟(116012,大连医科大学附属大连市儿童医院心脏中心)；
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17.婴幼儿先天性心脏病术后早期发热的危险因素分析
目的 分析引起婴幼儿先天性心脏病术后早期发热的危险因素.方法 收集2014年1月至2015年12月在中山大学附属第一医院行体外循环下先天性心脏病手术的婴幼儿临床及实验室资料,根据术后72 h内是否伴体温＞38.5℃分为发热组和非发热组,比较2组患儿年龄、性别、体质量、最高体温、炎性指标、体外循环时间、术前感染、微生物感染、输血及心功能评估等.结果 74例先天性心脏病术后婴幼儿中,发热组53例,占71.6％,男女比例为1.1∶1.0;非发热组21例,占28.4％,男女比例为1.2∶1.0.最常见的先天性心脏病类型包括室间隔缺损45例(60.8％)、法洛四联症5例(6.7％)及房间隔缺损4例(5.4％).发热组患儿术前白细胞计数显著高于非发热组[(10.67±3.15)×109/L比(8.97±2.82)×109/L],差异有统计学意义(t=2.15,P＜O.05).发热组患儿术前中性粒细胞计数[2.83 (2.05～ 3.88)×109/L比2.31(1.80～2.89)×109/L]及单核细胞计数[0.75(0.58 ～0.98)×109/L比0.59(0.46 ～0.81)×109/L]显著高于非发热组,差异均有统计学意义(Z=-2.21、-2.26,均P＜0.05).2组患儿年龄、术前感染、体外循环时间、性别、术后第1天白细胞计数、心功能评估等比较差异均无统计学意义(均P ＞0.05).多因素Logistic回归分析显示,术前单核细胞计数是婴幼儿先天性心脏病术后早期发热的独立危险因素(OR=21.275,95％CI 1.84～246.11,P＜0.05).结论 先天性心脏病患儿术前白细胞计数与术后早期发热密切相关,且术前单核细胞水平是引起婴幼儿先天性心脏病术后早期发热的独立危险因素.
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	巴宏军 (中山大学附属第一医院心血管医学部心血管儿科, 广州,510080)； 
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18.先天性心脏病患儿骨强度状况及影响因素分析
目的 探讨先天性心脏病(CHD)患儿骨强度状况并分析相关影响因素.方法 对2013年10月至2015年1月就诊于上海交通大学医学院附属新华医院小儿心血管科确诊为CHD且无心外科手术指征的患儿以定量超声方法检测左侧胫骨中段的骨骼超声波传播速度(SOS)值获得骨强度,与亚洲儿童数据库比较获得Z值,评价骨强度健康程度.对照组为同期上海幼儿园年龄、性别匹配的健康儿童.结果 CHD组120例,男49例,女71例;年龄(52.43±25.60)个月;体质量(17.72 ±6.69) kg;身高(105.38±14.55) cm.对照组109例,男55例,女54例;年龄(53.25±13.08)个月;体质量(18.36 ±3.65) kg;身高(105.81±14.69) cm.2组间性别、年龄、身高、体质量比较差异均无统计学意义(均P ＞0.05).CHD类型前3位为室间隔缺损(51例)、房间隔缺损(30例)和动脉导管未闭(16例).CHD组患儿骨强度未达正常55例(45.8％),其中严重骨强度不足12例(10.0％),中度骨强度不足6例(5.0％),轻度骨强度不足10例(8.3％),骨强度偏低27例(22.5％);骨强度正常65例(54.2％).CHD组SOS值为(3 515.00±186.32) m/s,与对照组[(3 532.07±132.73) m/s]比较,差异无统计学意义(t=0.804,P＞0.05).CHD患儿SOS值与身高(r=0.338,P＜0.001)、体质量(r =0.299,P=0.001)呈正相关,与年龄、性别无相关性(P＞0.05).结论 CHD患儿骨强度与健康儿童相近,但仍有近50％患儿未达健康状态,需引起临床医师及家长重视.开展相关康复训练及家长指导和宣教,为成年期骨骼健康奠定良好的基础.
	作 者
	龚春丹 (上海市小儿外科临床医学中心, 上海交通大学医学院附属新华医院康复医学科,200092)； 
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19.自噬在病毒性心肌炎中的研究进展
研究发现自噬参与了病毒性心肌炎的发生发展过程.自噬在抗病毒感染中起重要作用,宿主细胞可利用自噬降解病毒、递呈病毒抗原、激发免疫反应等机制来发挥保护作用.然而病毒也利用自噬,维持自身的存活和复制,最终成为感染的加速器.在病毒性心肌炎中,病毒与宿主细胞自噬的相互作用是一个复杂的过程,其详细的作用机制尚待进一步研究发现.
	作 者
	田朗 (中南大学湘雅三医院儿科, 长沙,410013)； 
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20.儿童心动过速性心肌病
持续或反复发作的心动过速可导致心动过速性心肌病,表现为心脏扩大和心力衰竭.心律失常控制后,心肌功能失常可完全或部分恢复.此类疾病可发生于任何年龄段,是一种可逆的继发性心肌病,总体预后良好,但其在临床实践中常不被大多数儿科医师所认识.现对儿童心动过速性心肌病临床诊断标准、发病机制、疾病特征、治疗手段及预后进行总结,旨在为临床医师早期识别与规范化治疗儿童心动过速性心肌病提供依据.
	作 者
	韩晓华 (复旦大学附属儿科医院心血管中心, 上海,201102)； 
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21.生物标志物和血流动力学参数对盐酸米多君治疗儿童体位性心动过速综合征疗效的预测价值
体位性心动过速综合征(POTS)是儿童直立不耐受的一种亚型,目前对POTS常用的治疗方法包括非药物手段及药物治疗(α-受体激动剂、B-受体阻滞剂及口服补液盐)等.现主要就生物标志物及血流动力学参数在盐酸米多君治疗儿童POTS疗效的预测价值进行综述.
	作 者
	郑小春 (100034,北京大学第一医院儿科)； 
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22.经皮球囊肺动脉瓣成形术在儿童肺动脉瓣狭窄中的应用进展
肺动脉瓣狭窄(PS)是一种较常见的先天性心脏病,有外科手术及介入治疗2种治疗方法,经皮球囊肺动脉瓣成形术(PBPV)由Kan等首次成功应用于儿童PS的治疗.30多年来,随着介入器材的更新、操作方法的改进以及临床经验的积累,PBPV在治疗PS患儿中的应用不断取得新的进展,既往报道多为典型PS患儿PBPV术后即刻及短中期疗效,而术后长期随访资料及一些特殊类型PS的PBPV综述研究较少,现结合最新PBPV的临床疗效及近年来长期随访资料研究,对其适应范围、方法学、疗效、随访、并发症防治及在一些特殊类型PS中的应用进展等作一综述,以进一步完善PBPV的治疗方法.
	作 者
	孟霞 (山东大学附属省立医院小儿心脏科, 济南,250021)； 
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23.儿童间变大细胞淋巴瘤多中心诊治情况调查研究
目的 了解儿童间变大细胞淋巴瘤(ALCL)的临床特点和诊治现状.方法 多中心回顾性研究.收集2009年1月至2014年6月中国抗癌协会小儿肿瘤专业委员会和中华医学会儿科学分会血液学组10个儿童血液肿瘤中心收治的病理诊断明确且年龄≤16岁的ALCL病例,随访终点截至2015年6月30日.以邮件通讯方式完成资料采集.Kaplan-Meier方法计算无事件生存率(EFS),组间的差异型行Log-rank检验,多因素Logistic回归分析疾病进展或复发危险因素.结果 80例来自10个三甲医院儿童血液肿瘤中心的ALCL患儿被纳入研究,男52例、女28例,中位年龄8.4(1.3 ～ 15.7)岁.临床分期(St Jude儿童和青少年非霍奇金淋巴瘤分期系统):Ⅰ期2例(3％),Ⅱ期9例(11％),Ⅲ期64例(80％),Ⅳ期5例(6％).中位随访时间25.2(7.1 ～74.8)个月,55例在末次随访时无病生存,3年EFS为(65±6)％.65例应用中国儿童肿瘤协作组-B细胞非霍奇金淋巴瘤-2010化疗(CCCG-BNHL-2010)方案,15例应用其他治疗方案,患儿的3年EFS分别为(68±5)％、(65±20)％.52例伴体重减轻和(或)发热和(或)盗汗的B组症状和28例不伴B组症状患儿的3年EFS分别为(57±7)％和(78±l1)％(P=0.01).24例患儿出现疾病进展或复发,从诊断到疾病进展或复发的中位时间为7.0(1.5 ～ 42.6)个月.疾病进展或复发后,仅5例于末次随访时存活.单因素分析显示,性别(P=0.04)和伴B组症状(P=0.00)是ALCL患儿疾病复发或进展的危险因素;多因素分析仅伴有B组症状与疾病进展或复发有关(风险比5.60,95％可信区间1.47 ～ 21.27,P≤0.05).结论 10个儿童血液肿瘤中心的ALCL患儿临床特点和初治疗效基本符合目前国际上对于此病的普遍认识.提高对疾病进展或复发患儿的救治能力是下一期方案更新的重点.
	作 者
	中华医学会儿科学分会血液学组淋巴瘤协作组；中国抗癌协会小儿肿瘤专业委员会淋巴瘤协作组
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24.儿童Leigh综合征临床及遗传特征分析
目的 了解儿童Leigh综合征(LS)临床和遗传学特征.方法 对2013至2016年在北京儿童医院神经内科临床诊断LS的患儿,应用靶向基因捕获二代测序(NGS)技术对线粒体基因(mtDNA)组和LS相关的核基因(nDNA)进行测序,对基因确诊病例的临床资料进行回顾性总结.采用t检验、方差分析以及Fisher确切概率检验,对mtDNA和nDNA变异两组发病年龄、临床表现、乳酸和头颅磁共振成像(MRI)进行比较.结果 经基因确诊LS 35例,其中男20例、女15例.起病年龄为新生儿～4.4岁,中位起病年龄1岁.2岁之内发病26例(74％).首发症状包括发育落后、发育倒退和抽搐发作,其发生年龄分别为6(4,12),12(8,14)和6(1,23)月龄;眼睑下垂、椎体外系症状和共济失调发病年龄分别为26(18,44),28(23,40)和28(19,35)月龄.各首发症状发病年龄差异有统计学意义(H=21.919,P=0.01).35例中临床表现发育落后29例(83％),肌张力异常26例(74％),生长落后18例,肌无力15例,发育倒退13例,吞咽困难11例,喂养困难10例,眼球震颤及呼吸异常各9例,锥体外系表现、周围神经损害、眼睑下垂、抽搐各8例,共济失调、眼外肌麻痹和多毛各5例,骨骼发育异常4例,消化道症状2例.32例LS患儿行血乳酸测定,23例(72％)升高,11例行脑脊液乳酸测定,8例升高.头颅磁共振成像(MRI)均累及脑干和(或)基底节区,其中27例(77％)脑干受累,24例(69％)基底节区受累,14例累及延髓,13例为nDNA变异;8例累及小脑,7例为nDNA变异.35例基因变异中mtDNA变异17例(49％),分别为8993 T＞C/G 5例、14487T＞C 4例、13513 G＞A2例,9176 T＞C、10158 T＞C、3697 G＞A、10191T＞C、14459A＞G,11777C＞A各1例;nDNA变异18例(51％),其中SURF1基因10例、PDHA1基因3例、NDUFV1、NDUFAF6、NDUFAF5、NDUFS1和COQ7基因各1例.共发现27种变异类型,15种为新发.涉及呼吸链酶复合物基因变异31例(89％),丙酮酸脱氢酶复合物(PDHc)变异3例,其他1例.结论 LS为婴幼儿好发,首发症状主要表现为运动异常、眼部症状和癫痫发作,具有年龄依赖性;呼吸链酶复合物基因变异是LS最常见原因,其中以SURF1最多,其次为8993 T＞C/G、14487 T＞C与13513 G＞A.
	作 者
	方方 (100045,首都医科大学附属北京儿童医院神经内科)； 
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 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A008239708" \t "_blank" 沈丹敏 (100045,首都医科大学附属北京儿童医院神经内科)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A006226944" \t "_blank" 刘志梅 (100045,首都医科大学附属北京儿童医院神经内科)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A002272309" \t "_blank" 丁昌红 (100045,首都医科大学附属北京儿童医院神经内科)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000281436" \t "_blank" 张五昌 (100045,首都医科大学附属北京儿童医院神经内科)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000034997" \t "_blank" 孙素真 (河北省儿童医院神经内科)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A002272285" \t "_blank" 吕俊兰 (100045,首都医科大学附属北京儿童医院神经内科)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000388263" \t "_blank" 韩彤立 (100045,首都医科大学附属北京儿童医院神经内科)；

	刊 名
	中华儿科杂志  2017年55卷03期 205-209页  [image: image71.png]




 INCLUDEPICTURE "http://med.wanfangdata.com.cn/Content/Images/IsCoreCA.gif" \* MERGEFORMATINET [image: image72.png]




 INCLUDEPICTURE "http://med.wanfangdata.com.cn/Content/Images/IsCoreISTIC.gif" \* MERGEFORMATINET [image: image73.png]




 INCLUDEPICTURE "http://med.wanfangdata.com.cn/Content/Images/IsCorePKU.gif" \* MERGEFORMATINET [image: image74.png]=k Fru





	英文期刊名
	Chinese Journal of Pediatrics

	关键词
	儿童 Leigh病 遗传 临床特征


25.疑似甲状腺素合成障碍性永久性先天性甲状腺功能减低症患儿TPO、DUOX2及DUOXA2基因突变分析
目的 探讨疑似甲状腺素合成障碍性永久性先天性甲状腺功能减低症(congenital hypothyroidism,CH)患儿TPO、DUOX2及DUOXA2基因突变特点及其与临床表型的关系.方法 回顾分析广州市新生儿筛查中心诊治随访的9例(含2011-2012年筛查获诊的6例)疑似甲状腺素合成障碍性永久性CH患儿临床资料,采用Sanger测序方法对TPO、DUOX2及DUOXA2基因所有外显子及其相邻内含子进行测序,分析基因型与临床表型的关系.结果 9例患儿中,4例检出TPO基因突变(其中3例为双等位基因突变,1例为单等位基因突变),4例检出DUOX2单等位基因致病性突变,1例为DUOXA2基因已知致病突变c.738C＞ G(p.Y246X)携带者.TPO基因新突变c.1784G＞C(p.R595T)经SIFT及PolyPhen-2软件预测提示致病性可能性大.2例TPO双等位基因突变的青春期患儿呈典型永久性CH表型,伴有甲状腺肿大或结节.6例TPO、DUOX2或DUOXA2单等位基因突变者表现为不同程度的甲状腺功能低下.2011-2012年广州市433 578名新生儿CH筛查确诊156例CH,6例疑似甲状腺素合成障碍性永久性CH,其中1例确诊为TPO双等位基因缺陷,其余均为TPO、DUOX2或DUOXA2突变携带者.结论 TPO及DUOX2基因突变是广州地区疑似甲状腺素合成障碍性永久性CH患儿较常见的分子发病基础,TPO、DUOX2及DUOXA2单等位基因突变与CH发病有关,其临床表现具有显著异质性.广州地区TPO基因突变所致永久性CH罕见,新突变p.R595T致病性可能性大.
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26.多发先天性畸形-肌张力低下-癫痫综合征1一例并文献复习
目的 对多发先天性畸形-肌张力低下-癫痫综合征1(MCAHS l)的临床表型及基因变异特征进行分析.方法 总结上海儿童医学中心2015年12月确诊的1例MCAHS 1患儿的临床资料、实验室检查,并提取患儿及其父母外周血DNA,采用靶向基因高通量测序技术检测与患儿症状相关的致病基因,应用Sanger测序进行验证.以“PIGN gene”为关键词,在Pubmed、Embase数据库中检索建库至2017年1月以来的相关文献,复习PIGN基因变异相关疾病的临床表现、检查结果及预后.结果 患儿男,3月龄16 d,以“生后20 d始反复抽搐”为主要症状,伴肌张力低下、发育迟缓,常规血液学、生化、代谢检测及影像学检查未见明显异常,其兄8月龄始反复抽搐发作,至20月龄死亡.基因检测发现患儿存在PIGN基因的复合杂合变异,一个为剪接位点变异(c.963G＞A,第8外显子最后一位),为已报道变异位点;另一变异为无义变异(c.2773A＞T,p.Lys925*),尚未见报道.两个变异位点分别来源于患儿的父亲及母亲.检索到人类PIGN变异所致疾病的相关报道9篇,国内尚未见相关病例报道.包括本例,一共22例病例,临床表现以发育迟缓、肌张力低下、癫痫最为多见;基因变异以错义变异最常见;预后不佳,8例死亡,余患儿表现为不同程度难治性癫痫、严重精神发育迟滞、肌无力.结论 MCAHS 1临床表现为癫痫、严重发育迟缓、肌张力低下,可能伴有其他器官、系统的多发畸形.PIGN基因纯合变异或复合杂合变异是其致病原因.
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27.免疫复合物介导的儿童毛细血管内皮细胞增生性肾小球肾炎研究进展
篇首：
	作 者
	李春珍 (河北省儿童医院肾脏免疫科, 石家庄,050031)； 
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28.KCNB1基因新发突变所致智力障碍合并难治性癫痫一例及文献复习
目的：探讨KCNB1基因的表型和基因型的关系。方法回顾性分析1例2014年6月在中南大学湘雅医院儿科接诊，2016年1月明确诊断的KCNB1基因突变导致智力障碍合并难治性癫痫患儿的临床资料，并以“KCNB1”为检索词通过Pubmed、CNKI、人类基因组突变数据库（ HGMD）和在线人类孟德尔遗传数据库（ OMIM）等数据库对国内外文献进行检索，总结KCNB1基因突变患儿的临床表型及其与基因型的关系。结果患儿男，3岁6月龄，2岁时因“发育迟缓”首次门诊就诊，诊断考虑“精神运动发育迟滞”，既往13月龄首先出现抽搐发作，脑电图未见明显异常，未重视。随诊期间于2岁10月龄再次出现抽搐，3岁抽搐情况加重，发作形式多样，可表现为强直、阵挛及痉挛发作，脑电图示清醒期及NREM期放电指数高（＞85％），通过多种抗癫痫药物、激素、生酮饮食等均无法控制抽搐发作，3岁起出现精神运动发育倒退，体格检查示肌张力低，独坐不稳，不能独站，无语言交流。通过全外显子测序技术检测出该患儿KCNB1新生杂合错义突变，突变位点为c．G1136T （p．G379V），且上述数据库均未记载。国内尚无KCNB1基因突变患儿记录，国外文献共报道8例，突变均为新发错义突变，表型为癫痫脑病。结论 KCNB1基因突变患者的主要临床表型为重度智力障碍合并难治性癫痫，查体可见肌张力减低，后期可伴有精神运动发育倒退，预后差。
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	关键词
	精神发育迟滞 癫痫 突变


29.过度惊吓反应症一例的临床及分子遗传学分析并文献复习
目的：总结1例过度惊吓反应症患儿的临床及遗传学特点，并进行文献复习。方法对2012年7月就诊于北京大学第一医院儿科的1例过度惊吓反应症患儿的临床诊疗随访过程及基因检测结果进行总结。并以“过度惊吓反应症”“hyperekplexia”“startle disease”“GLRB”为检索词查询CNKI、万方及PubMed数据库（建库起至2016年8月），对国内外GLRB基因突变病例进行总结分析。结果患儿女，1岁。出生后2 h在突然的外界刺激后出现过度惊跳及全身僵硬表现，并每天持续存在。患儿双胞胎妹妹于生后2 h也出现类似症状，7月龄时因一次持续全身僵硬导致窒息死亡。患儿体格检查示点鼻反射阳性。实验室检查、脑电图及神经影像学检查均无明显异常。基因突变分析揭示GLRB基因复合杂合突变，第4内含子c．298－1G＞A（ IVS4－1G＞A）杂合剪切位点突变和第5外显子c．347T＞C（ p．L116P）杂合错义突变，该错义突变为国际上未报道的新突变。其父携带GLRB基因IVS4－1G＞A突变，其母携带GLRB基因L116P突变。末次随访年龄为5岁，一直口服氯硝西泮，未再出现明显惊跳及全身僵硬症状，智力发育基本正常，但性情胆小，走路时呈宽基底步态。文献检索共搜集到8篇（均为英文文献）报道39例GLRB基因突变确诊病例，加上本例资料共40例进行合并分析。所有病例均为新生儿期或宫内起病，均可由外界刺激诱发过度的惊吓反应及全身僵硬症状；其次可出现窒息（83％，20／24），摔倒（56％，15／27），斜视（42％，10／24）等表现。脑电图（13例检测者全部）及头颅影像学（90％，28／31）正常或存在与本病不相关或非特异性异常。28例共报道GLRB基因17种突变位点，其中GLRB基因M177R（9例）及IVS5＋5G＞A（5例）较常见。多数病例（82％，32／39）接受氯硝西泮治疗。经治疗后所有症状均有不同程度的减轻，84％（32／38）症状完全消失或仅存在过度的惊吓反应。38例患儿中，智力、运动发育正常13例、落后25例。结论本例患儿具有过度惊吓反应症的典型临床表现和对氯硝西泮有效的治疗反应，基因突变分析发现GLRB基因突变最终确诊本病。患儿双胞胎妹妹因未能得到及时诊治而死亡，提示早期诊断以及恰当治疗对本病的重要性。
	作 者
	李慧 (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/A007450875" \t "_blank" 薛姣 (100034北京大学第一医院儿科)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A007588955" \t "_blank" 钱萍 (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)；
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30.嵌合型 Turner 综合征并快进展型青春期一例及文献复习目的：探讨嵌合型Turner综合征并快进展型青春期临床诊治特点。方法对2015年1月华中科技大学同济医学院附属同济医院儿科收治的1例延误诊断的核型为45，X／46，X，del（ X）（p21）并快进展型青春期的Turner综合征的临床资料及诊治过程进行总结分析，并进行相关文献复习。以“Turner syndrome”“precocious puberty”“rapidly progressive puberty”或“Turner综合征”“性早熟”为检索词，分别检索2016年4月前的PubMed、CNKI和万方数据库。结果本例40周＋1 d出生，出生体重2450 g。因“生长发育落后”初诊，3岁时诊断为“小于胎龄儿”。4岁时给予基因重组人生长激素治疗9个月，身高增长6．8 cm。后因经济原因停用基因重组人生长激素治疗。8岁半因“矮身材”再次就诊，9岁3月龄出现乳腺发育，随访中发现13个月内乳腺发育至B3期、骨龄进展2岁，考虑快进展型青春期，给予促性腺激素释放激素类似物缓释剂治疗。联合治疗过程中，年生长速率由7．5 cm／年降至4．4 cm／年，重新评估诊断，外周血染色体核型分析结果为45，X／46，X，del（X）（p21）（80％／20％）。共检索到Turner综合征合并性早熟9篇文献，10例病例。其中国外7篇文献（8例），国内2篇文献（2例）。结合本例，目前仅有11例病例报道。临床主要表现为Turner综合征合并性早熟或快进展型青春期。6例为嵌合型，3例为X染色体短臂结构异常，1例为45，X单体。结论首次报道了1例核型为45，X／46，X，del（X）（p21）的并快进展型青春期的嵌合型Turner综合征。 Turner综合征并性早熟或快进展型青春期者相对罕见，极易延误诊断或漏诊。有自发性性发育的女孩若身高位于正常低限，或身高在正常范围，但生长速率低于正常，应高度警惕Turner综合征的可能性。
	作 者
	梁雁 (华中科技大学同济医学院附属同济医院儿科, 武汉,430030)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000058267" \t "_blank" 魏虹 (华中科技大学同济医学院附属同济医院儿科, 武汉,430030)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000342666" \t "_blank" 余肖 (华中科技大学同济医学院附属同济医院儿科, 武汉,430030)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A001197505" \t "_blank" 黄薇 (华中科技大学同济医学院附属同济医院儿科, 武汉,430030)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000001162" \t "_blank" 罗小平 (华中科技大学同济医学院附属同济医院儿科, 武汉,430030)；
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	关键词
	特纳综合征 青春期,早熟


31.OFD1基因突变引起的 Joubert 综合征10型一例临床和基因分析
目的：对Joubert综合征进行临床特点和遗传学分析。方法对2015年8月山东大学齐鲁儿童医院呼吸介入科临床疑为Joubert综合征的1例患儿进行临床及实验室检查，并应用新一代测序技术，对该患儿及其父母进行分子遗传学分析。结果患儿男，3月龄21 d，因咳嗽、气喘1月余就诊，头颅磁共振成像显示中脑似呈“磨牙状”，查体发现手足均为六指畸形，四肢短小，视盘缺损、脉络膜缺损，内脏反位。基因检测发现定位于染色体Xp22．2的OFD1基因存在缺失突变（ c．2843＿2844 delAA）为新生突变，其父母均未携带该突变，该突变可致OFD1蛋白由972氨基酸截断为948氨基酸。结论本患儿临床表现为多器官发育不良，基因检测OFD1存在移码突变c．2843＿2844 delAA，临床分析结合基因检测结果，可明确诊断该患儿为罕见的Joubert综合征10型。
	作 者
	孟晨 (山东大学齐鲁儿童医院呼吸介入科, 济南,250022)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A006065230" \t "_blank" 张开慧 (山东大学齐鲁儿童医院儿科研究所, 济南,250022)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A003421037" \t "_blank" 马静 (山东大学齐鲁儿童医院呼吸介入科, 济南,250022)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000825002" \t "_blank" 高鑫 (山东大学齐鲁儿童医院影像科, 济南,250022)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A008226392" \t "_blank" 于柯 (山东大学齐鲁儿童医院影像科, 济南,250022)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A008192445" \t "_blank" 张海燕 (山东大学齐鲁儿童医院儿科研究所, 济南,250022)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A008199103" \t "_blank" 王莹 (山东大学齐鲁儿童医院儿科研究所, 济南,250022)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A001412660" \t "_blank" 张忠晓 (山东大学齐鲁儿童医院呼吸介入科, 济南,250022)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A007420473" \t "_blank" 李文刚 (山东大学齐鲁儿童医院呼吸介入科, 济南,250022)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A005914963" \t "_blank" 刘毅 (山东大学齐鲁儿童医院儿科研究所, 济南,250022)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A006981137" \t "_blank" 盖中涛 (山东大学齐鲁儿童医院儿科研究所, 济南,250022)；
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	关键词
	Joubert综合征 OFD1基因 高通量核酸测序


32.白细胞介素10及其受体基因突变所致极早发炎症性肠病诊治进展
2009年Glocker等［1］首次报道了白细胞介素（ IL）－10受体（IL－10R）基因突变导致的极早发炎症性肠病（VEO－IBD）病例。国内许永彬等［2］、刘黎黎等［3］及彭凯玥等［4］共报道了4例新生儿期发病的VEO－IBD，经基因测序证实均存在IL－10RA基因突变。为提高对本病的认识，避免漏诊及延误诊断，现就IL－10基因及IL－10R基因突变致VEO－IBD的临床特点、诊断、治疗及相关进展等进行综述。
	作 者
	叶孜清 (复旦大学附属儿科医院消化科, 上海,201102)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000035183" \t "_blank" 黄瑛 (复旦大学附属儿科医院消化科, 上海,201102)；

	刊 名
	中华儿科杂志  2017年55卷02期 152-155页  [image: image103.png]




 INCLUDEPICTURE "http://med.wanfangdata.com.cn/Content/Images/IsCoreCA.gif" \* MERGEFORMATINET [image: image104.png]




 INCLUDEPICTURE "http://med.wanfangdata.com.cn/Content/Images/IsCoreISTIC.gif" \* MERGEFORMATINET [image: image105.png]




 INCLUDEPICTURE "http://med.wanfangdata.com.cn/Content/Images/IsCorePKU.gif" \* MERGEFORMATINET [image: image106.png]=k Fru






33.TBC1D24基因突变的婴儿局灶性肌阵挛癫痫一例并文献复习
目的探讨TBC1 D24基因突变的婴儿局灶性肌阵挛癫痫患儿的临床特征和基因突变。方法对复旦大学附属儿科医院诊治的1例TBC1D24基因突变的婴儿局灶性肌阵挛癫痫患儿的临床资料进行分析。以“TBC1D24”“癫痫”及“TBC1D24”“Epilepsy”为关键词，对中国期刊全文数据库（CNKI）、万方数据知识服务平台及美国国家生物技术中心（NCBI）、生物医学文献数据库（ Pubmed ）建库至2016年4月收录的论文进行检索。总结TBC1 D24基因突变患儿临床表现及基因突变特点。结果患儿男，入院时2岁3月龄。因“反复抽搐2年”于2015年9月入院，发育较同龄儿迟缓。患儿于3月龄出现局灶性肌阵挛发作，不伴意识障碍，多在入睡后数分钟缓解，持续几小时至十几小时不等，每3～7天发作1次。6月龄出现局灶性肌阵挛继发全面性肌阵挛发作，伴有意识水平下降但未完全丧失，入睡后约半小时左右发作可缓解，每3～4个月发作1次。两种抽搐方式中左右两侧均不固定。入院体格检查发现患儿行走不稳，肌张力偏低，指鼻欠稳、欠快。视频脑电图显示发作期未见明显异常放电。基因突变分析发现患儿TBC1D24基因存在复合杂合错义突变：c．730G＞A，p．A244T和c．1571G＞C，p．R524P，其中前者遗传自父亲，后者遗传自母亲，均为新发突变。应用Polyphen－2和MutationTaster预测显示前者氨基酸序列高度保守和后者氨基酸序列相对保守，均显示潜在的致病性。文献检索共收集9篇文献（均为英文）包括本例患儿共24例患者，共发现10个TBC1D24突变，其中1个为移码突变，1个为终止突变，剩余8个均为错义突变；11例为复合杂合突变，13例为纯合突变。结论不伴意识障碍的婴儿期长程的局灶性肌阵挛发作，病因未明时，建议进行TBC1D24基因检查。
	作 者
	李文辉 (复旦大学附属儿科医院神经科, 上海,201102)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000016770" \t "_blank" 周水珍 (复旦大学附属儿科医院神经科, 上海,201102)；

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000286548" \t "_blank" 张林妹 (复旦大学附属儿科医院神经科, 上海,201102)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000894408" \t "_blank" 王新华 (复旦大学附属儿科医院神经科, 上海,201102)；

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A002745981" \t "_blank" 张赟健 (复旦大学附属儿科医院神经科, 上海,201102)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000776544" \t "_blank" 吴冰冰 (复旦大学附属儿科医院儿研所分子诊断中心, 上海,201102)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A003686489" \t "_blank" 王慧君 (复旦大学附属儿科医院儿研所分子诊断中心, 上海,201102)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000368049" \t "_blank" 杨皓玮 (复旦大学附属儿科医院放射科, 上海,201102)；
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	关键词
	癫痫 肌阵挛 基因,


34.Farber 病一例并文献复习
目的总结一例Farber病的临床特征、诊断、治疗及预后并进行文献复习。方法对2015年10月在北京大学第一医院确诊的1例Farber病患儿的临床表现、神经电生理、头颅影像学、病理、治疗及转归等临床资料进行总结，同时应用PCR与一代测序对ASAH1基因进行突变分析，应用Pubmed数据库以“Farber′s disease”为关键词进行检索（2001年1月1日至2016年1月1日），人类基因突变数据库（HGMD）以“ASAH1 Farber′s disease”为关键词进行检索（1996至2015年），中国知网数据库以“farber氏病”为主题词进行检索（1951至2016年）。结果患儿女，2岁2月龄，因“发现关节肿胀17个月，智力、运动发育倒退11个月，间断抽搐发作2个月”入院。临床特征为痛性关节挛缩畸形、皮下结节及中枢神经系统退行性病变，以关节症状首发。脑电图见背景节律减慢及痫样放电。视觉诱发电位显著异常。颅脑磁共振成像（ MRI）示进行性脑萎缩与脑白质发育不良。皮下结节组织病理：大量结缔组织增生伴玻璃样变，较多胆固醇结晶样改变，可见泡沫细胞的浸润。 ASAH1基因存在复合杂合突变，其中c．304＿305insA （p．T102Nfs14）和c．314T＞C （p．L105P）为新发现突变，前者遗传自母亲，后者遗传自父亲。给予抗癫痫及对症治疗，效果不佳。检索符合条件的中文文献1篇，英文文献35篇，共计26例，其中男11例、女15例；1岁以内起病者77％（20／26）；46％（12／26）来自印度，其中10例印度患儿临床资料不详，余在世界范围内散发。分析有详细资料的16例患儿，其中父母近亲结婚者4例；以关节病变、皮下结节及声音嘶哑为主要临床特征者8例，以肝脾受累为主要表现者4例；合并中枢神经系统受累5例；骨质破坏1例；进行病理检查者7例，病理提示大量脂质沉积可见泡沫细胞及法伯小体。 HGMD数据库检索基因突变共计33个，突变位置主要集中在6～10号外显子上共计45％（15／33）。结论 Farber病为一种由溶酶体神经酰胺酶缺乏导致的罕见的常染色体隐性遗传性疾病，预后差，肉芽肿组织病理检查对本病的早期诊断有重要的提示作用。
	作 者
	包新华 (100034,北京大学第一医院儿科)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A008200397" \t "_blank" 田加美 (山东省临沂市人民医院儿科)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000995174" \t "_blank" 季涛云 (100034,北京大学第一医院儿科)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000012437" \t "_blank" 常杏芝 (100034,北京大学第一医院儿科)；
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35.血常规参数与血管迷走性晕厥患儿晕厥复发的相关性研究
目的探讨静脉血血常规参数与血管迷走性晕厥（ VVS）患儿晕厥复发的相关性。方法病例观察性研究，选取2010年11月至2015年10月在北京大学第一医院儿科诊断为VVS的患儿63例为研究对象，男32例，女31例，平均年龄为（11．2±2．7）岁，均采用基础治疗，即避免诱因、直立训练、自主神经功能锻炼及口服补液盐。于2015年12月至2016年1月通过门诊及电话询问，对患儿病情进行专人记录与分析，病例观察时间为10（4，26）个月。采用单因素Cox回归模型和多因素Cox回归模型分析患儿基线静脉血血常规指标、性别、年龄和体质指数（ BMI）等与VVS患儿预后晕厥复发的关系，并以Kaplan－Meier曲线分析VVS患儿的长期预后。结果63例VVS患儿中，血管抑制型31例，心脏抑制型4例，混合型28例；晕厥复发16例（25％），未复发47例（75％）。单因素Cox回归分析结果表明，基线血小板计数（ PLT）[风险比（ HR）＝1．012，95％可信区间（ CI）：1．003～1．022]对患儿无症状生存影响有统计学意义；多因素Cox回归分析结果表明，基线静脉血血红蛋白（HGB）（HR＝1．055，95％CI：1．007～1．105）、平均红细胞血红蛋白含量（MCH）（HR＝0．612，95％CI：0．423～0．884）和PLT（ HR＝1．015，95％CI：1．006～1．024）是影响患儿晕厥复发的相关因素。生存分析结果显示，VVS患儿1、2、3年无症状生存率分别为83％（52／63）、79％（50／63）和75％（47／63）。结论在VVS患儿基线静脉血血常规参数中，HGB、MCH和PLT可能是影响晕厥复发的重要因素。
	作 者
	宋婧媛 (100034,北京大学第一医院儿科)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A005875140" \t "_blank" 李红霞 (100034,北京大学第一医院儿科)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000021763" \t "_blank" 李雪迎 (100034,北京大学第一医院医学统计室)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000227124" \t "_blank" 王瑜丽 (100034,北京大学第一医院儿科)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000012958" \t "_blank" 金红芳 (100034,北京大学第一医院儿科)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000000073" \t "_blank" 杜军保 (100034,北京大学第一医院儿科)；
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36.可乐定透皮贴治疗儿童抽动障碍疗效与安全性的系统评价和Meta分析
目的：评价可乐定透皮贴治疗儿童抽动障碍（ TD）的临床疗效与安全性。方法检索维普科技期刊数据库、万方数据库、中国知网、中国生物医学文献数据库、EMCC、PubMed、OVID及Cochrance图书馆，搜集可乐定透皮贴治疗TD的RCT和NRCT，检索时间均为建库至2016年8月30日。由2名研究者独立筛选文献、提取资料并评价纳入文献的偏倚风险后，采用RevMan5.3软件Meta分析。结果最终纳入6篇文献，5篇为RCT，1篇未描述具体随机方法。共纳入1043例TD患儿，病例组632例，对照组411例。对照组为氟哌啶醇3篇、硫必利2篇和安慰剂2篇。①3篇文献比较了可乐定透皮贴与氟哌啶醇治疗TD的疗效，文献间异质性小，固定效应模型分析，两组的耶鲁综合抽动严重程度量表（ YGTSS）减分率差异有统计学意义（ P﹤0.001），MD=21.82（95%CI：20.97~22.88）。②2篇文献比较了可乐定透皮贴与硫必利治疗TD的疗效，文献间异质性大，随机效应模型分析，两组YGTSS减分率差异无统计学意义（ P=0.43），MD=10.66（95%CI：-15.67~36.99）。③2篇文献以不同评估方式比较了可乐定透皮贴与安慰剂的疗效，不适宜合并分析，描述性分析显示可乐定透皮贴剂能够有效降低YGTSS的分数。④6篇文献均报道了不良反应的发生情况，可乐定透皮贴主要的不良反应包括：局部皮肤瘙痒、发红（17例），口干（10例），头晕（8例），血压下降（4例）等。3篇文献比较了可乐定透皮贴与氟哌啶醇的不良反应发生率[3.7%（8／218）vs 17.8%（37／208）]，差异有统计学意义（ P﹤0.001）。2篇文献比较了可乐定透皮贴与硫必利的不良反应发生率[15.8%（16／101）vs 31.0%（35／113）]，差异有统计学意义（P=0.009）。2篇文献比较了可乐定透皮贴与安慰剂的不良反应发生率[6.2%（24／384）vs 9.3%（12／129）]，差异无统计学意义（ P=0.24）。结论现有证据表明，可乐定透皮贴与治疗TD的传统药物相比疗效相当，但其不良反应的发生率低，且使用方便。
	作 者
	柯钟灵 (福建医科大学附属协和医院儿科 福州,350001)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000009957" \t "_blank" 陈燕惠 (福建医科大学附属协和医院儿科 福州,350001)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A002080591" \t "_blank" 念欲霞 (福建医科大学附属协和医院儿科 福州,350001)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000151321" \t "_blank" 林桂秀 (福建医科大学附属协和医院儿科 福州,350001)；
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37.更昔洛韦治疗111例婴儿巨细胞病毒感染不良反应分析
目的了解更昔洛韦（ GCV）治疗巨细胞病毒（ CMV）感染婴儿时的安全性。方法收集2011年1月至2014年2月重庆医科大学附属儿童医院出院诊断CMV感染、住院期间有GCV治疗指征且规范使用GCV治疗3个疗程的患儿，界定GCV的不良反应，回顾性采集病史，分析不良反应的发生情况。结果符合本文纳入和剔除标准的111份病历进入本文分析，男70例，女41例，平均年龄2个月29 d。在完成GCV规范治疗后均临床好转。60例诊断CMV肝炎，38例诊断CMV肝炎伴听力损害，10例诊断CMV感染并发听力损害，2例诊断CMV脑炎，1例诊断CMV感染并发间质性肺炎、听力损害。GCV用药前血常规（1例）、肝功能（2例）、DB（4例）和肾功能（14例）数据缺失者，用药后除2例（1例用药后ALT 270 U·L-1、1例用药后直接胆红素35.3μmol·L-1）外均在正常范围；GCV用药前2例PLT减少症和5例肾功能异常者用药后均在正常范围。111例婴儿用药后发生21例ANC减少症，完成当次疗程后1周随访，其中15例患儿ANC恢复正常，其余6例患儿ANC减少症发生在第3疗程未获得后续随访数据；15例贫血，完成当次疗程后1周随访，其中13例Hb上升，1例Hb降低，1例贫血发生在第3疗程未获得后续随访数据；27例GCV所致肝功能损害的患儿中，除3例ALT、AST上升发生在第3疗程无法获得后续随访数据外，其余患儿ALT和AST值均有所下降。用药后部分患儿ALT[49.6%（54／109）]、AST[37.6%（41／109）]和直接胆红素[18.7%（20／107）]一过性升高；18例出现以皮疹为表现的过敏反应；未发现WBC减少和PLT减少等不良反应，用药过程中肾功能均在正常范围，未记载神经系统和胃肠道不良反应。用药前以ANC 2.00×109·L-1为界值，用药后ANC减少症发生率（11／30 vs 10／80，χ2=10.17，R=0.291，P=0.001）差异有统计学意义；以Hb 100 g·L-1为界值，用药后贫血发生率（11／52 vs 4／58，χ2=4.73，R=0.207，P=0.030）差异有统计学意义。结论GCV在治疗婴儿CMV感染时可引起骨髓抑制、肝功能损害和皮疹等不良反应，多发生在诱导治疗期间，程度较轻且可逆。
	作 者
	郝世莉 (重庆医科大学附属儿童医院 重庆,400014)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000053331" \t "_blank" 许红梅 (重庆医科大学附属儿童医院 重庆,400014)；
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38.CCDC39基因突变致原发性纤毛运动障碍1例及其遗传咨询和产前诊断
目的：探讨对原发性纤毛运动障碍（ PCD）患儿进行基因检测对指导优生优育的意义。方法对1例临床诊断Kartagener综合征并随访4年的患儿进行家系全外显子组测序（ WES），经高通量测序数据分析及临床诊断流程确定致病基因突变，根据基因诊断结果行针对性遗传咨询后对患儿母亲第2胎行羊水穿刺，分离羊水脱落细胞，提取基因组DNA并PCR 扩增羊水脱落细胞相应基因突变所在外显子，行直接Sanger测序。结果临床随访发现患儿肺功能较诊断时明显下降，胸部CT支气管扩张较前加重。WES患儿中检测到CCDC39基因c.1819A﹥A／T，p. K607X无义突变和c.24472448het delCA，p.T816Kfs*3移码突变，2个突变均为未报道的新突变，均经功能预测工具MutationTaster预测为致病突变，分析父母突变来源确定为复合杂合突变。同时结合患儿支气管黏膜活检电镜特征性的纤毛结构异常，认定该复合杂合突变为患儿的致病突变。患儿母亲第2胎羊水细胞CCDC39基因2个突变位点所在外显子的Sanger测序结果显示，胎儿携带母亲来源的移码突变，无父亲的无义突变，为单杂合突变携带者。结论采用WES检测有助于明确PCD患儿的遗传病因，在此基础上对患儿家庭行遗传咨询和产前基因诊断，可以指导优生优育。
	作 者
	祁媛媛 (复旦大学附属儿科医院 上海,201102)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A007528136" \t "_blank" 洪达 (复旦大学附属儿科医院 上海,201102)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A003686489" \t "_blank" 王慧君 (复旦大学附属儿科医院 上海,201102)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000184496" \t "_blank" 张晓波 (复旦大学附属儿科医院 上海,201102)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000018567" \t "_blank" 王立波 (复旦大学附属儿科医院 上海,201102)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A003081123" \t "_blank" 金婷婷 (复旦大学附属儿科医院 上海,201102)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000217873" \t "_blank" 钱莉玲 (复旦大学附属儿科医院 上海,201102)；
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39.十二指肠降部黏膜免疫荧光试验辅助诊断过敏性紫癜的价值及临床局限性
目的：探讨十二指肠降部免疫荧光试验与黏膜病变程度在过敏性紫癜（ HSP）辅助诊断中的价值和临床局限性。方法收集2014年4月至2015年12月复旦大学附属儿科医院消化科以腹痛为主要症状初诊的HSP或怀疑HSP，且辅助诊断至少有胃镜检查并行十二指肠降部黏膜免疫荧光试验的患儿，从病史中查阅紫癜的记录情况，采集HSP患儿行胃镜检查时十二指肠黏膜病变程度及其组织荧光试验结果；本文以胃镜直视下充血、水肿为轻度病变，糜烂和溃疡为中重度病变；本文以典型皮肤紫癜出现在胃镜检查前为早出紫癜，之后为晚出紫癜；根据免疫荧光试验结果分为阴性和阳性。结果符合本文纳入和排除标准的54例HSP患儿进入本文分析，男31例，女23例；平均（8.1±2.7）岁；门诊病例14例，住院病例40例；早出紫癜36例（76.7%），晚出紫癜18例。十二指肠降部黏膜均受累，免疫荧光阳性31例（57.4%），阴性23例（其中弱阳性6例）。十二指肠降部黏膜轻度病变14例（25.3%），重度病变40例（其中糜烂19例，溃疡21例）。免疫荧光阴性的HSP患儿中黏膜中重度病变的比例明显多于阳性，差异有统计学意义[91.3%（21／23）vs61.3%（19／31）， P=0.013]；早出紫癜的HSP患儿黏膜轻度病变免疫荧光阳性比例（10／31，32.2%）多于阴性（2／23，8.7%），差异有统计学意义（P=0.039）；不论免疫荧光结果阳性与否：早或晚出紫癜HSP患儿黏膜病变轻度与中重度比例差异均无统计学意义、晚出紫癜的HSP患儿黏膜轻度病变的比例差异无统计学意义、早出或晚出紫癜的HSP患儿黏膜中重病变的比例差异亦均无统计学意义。结论十二指肠降部黏膜较皮肤组织免疫荧光试验阳性率低，可能与取活检处黏膜的病变严重程度有关，不排除与取活检的部位、数量、深度及器械等多种因素有关。
	作 者
	宋瑛 (江苏省昆山市第一人民医院儿内科 昆山,215300)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A008201213" \t "_blank" 石杰如 (复旦大学附属儿科医院消化科 上海,201102)；

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A001072383" \t "_blank" 唐子斐 (复旦大学附属儿科医院消化科 上海,201102)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A008200061" \t "_blank" 冯佳燕 (复旦大学附属儿科医院病理科 上海,201102)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000005157" \t "_blank" 陈莲 (复旦大学附属儿科医院病理科 上海,201102)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000035183" \t "_blank" 黄瑛 (复旦大学附属儿科医院消化科 上海,201102)；
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	关键词
	过敏性紫癜 胃镜 儿童 免疫荧光


40.肺表面活性物质联合布地奈德预防极低出生体重儿支气管肺发育不良的疗效观察

 目的：探讨肺表面活性物质（PS）联合布地奈德气管内滴入预防极低出生体重早产儿支气管肺发育不良（BPD）的临床疗效。方法选取胎龄<32周的患有宫内感染的呼吸窘迫综合征（NRDS）（Ⅲ或Ⅳ级）的极低出生体重儿30例，随机分成PS +布地奈德组（15例）和PS组（15例）。比较两组血气分析、氧合指数（OI）、呼吸机使用时间、吸氧时间、BPD发生率、纠正胎龄36周时病死率以及其他并发症的发生率。结果PS +布地奈德组患儿BPD发生率低于PS组，呼吸机使用时间和吸氧时间明显短于PS组（P<0.05）；给药后第2~6天， PS +布地奈德组pH、OI均高于PS组，PaCO2均低于PS组，且差异均有统计学意义（P<0.05）；两组间纠正胎龄36周时病死率以及其他并发症差异无统计学意义。结论 PS联合布地奈德气管内滴入能有效降低重度NRDS极低出生体重早产儿BPD的发生率。

	作 者
	潘静 (安徽医科大学附属省立医院儿科,安徽 合肥,230001)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A005793525" \t "_blank" 陈名武 (安徽医科大学附属省立医院儿科,安徽 合肥,230001)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A007469023" \t "_blank" 倪文泉 (安徽医科大学附属省立医院儿科,安徽 合肥,230001)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A008229198" \t "_blank" 方涛 (安徽医科大学附属省立医院儿科,安徽 合肥,230001)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A007340356" \t "_blank" 张慧 (安徽医科大学附属省立医院儿科,安徽 合肥,230001)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A007300248" \t "_blank" 陈冶 (安徽医科大学附属省立医院儿科,安徽 合肥,230001)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000019498" \t "_blank" 潘家华 (安徽医科大学附属省立医院儿科,安徽 合肥,230001)；
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	关键词
	布地奈德 肺表面活性物质 支气管肺发育不良 极低出生体重儿


41.儿童重症腺病毒肺炎不良预后的危险因素分析

 
目的：探讨儿童重症腺病毒肺炎不良预后的危险因素。方法回顾性分析189例重症腺病毒肺炎患儿的临床资料，通过单因素logistic回归分析评估预后不良的危险因素。结果单因素logistic回归分析显示，血红蛋白<90g/L、白蛋白<30g/L、C-反应蛋白>30mg/L、降钙素原>10ng/mL、丙氨酸氨基转移酶>100U/L、天冬氨酸氨基转移酶>100 U/L以及合并先天性气道发育异常、并发急性呼吸窘迫综合征、循环系统并发症、电解质酸碱平衡紊乱、并发3种及以上并发症者预后不良（P<0.05）。结论重症腺病毒肺炎的不良预后与贫血、低白蛋白血症、炎症反应、并发多种并发症以及合并肺部基础疾病有关。

	作 者
	黄淼 (重庆医科大学附属儿童医院呼吸中心,重庆,400014)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000745778" \t "_blank" 罗蓉 (重庆医科大学附属儿童医院呼吸中心,重庆,400014)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000033741" \t "_blank" 符州 (重庆医科大学附属儿童医院呼吸中心,重庆,400014)；
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	关键词
	腺病毒 重症肺炎 预后 危险因素 儿童 


42.脑源性神经营养因子与儿童哮喘严重程度的关系
目的：探讨血清脑源性神经营养因子（BDNF）水平与哮喘患儿病情严重程度的关系。方法选取60例哮喘急性发作期儿童（轻度组18例、中度组25例、重度组17例）及60例健康体检儿童作为研究对象，采用酶联免疫吸附法（ELISA）检测血清BDNF，分析BDNF水平与哮喘严重程度的关系。结果哮喘急性发作组及症状缓解组的BDNF水平均高于对照组，以急性发作组最高（P<0.05）；治疗后处于缓解期时，BDNF水平较发作期明显降低（P<0.05）。发作期哮喘患儿病情严重程度不同，其血清BDNF水平不同：轻度组最低、重度组最高，差异有统计学意义（P<0.05）。结论 BDNF可能在儿童哮喘的发病机制中发挥一定的作用，并且与病情严重程度相关。
	作 者
	冯帅 (石河子大学医学院,新疆 石河子,832000)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A001399614" \t "_blank" 陈波 (石河子大学医学院第一附属医院儿科,新疆 石河子,832002)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000219683" \t "_blank" 尹晓文 (石河子大学医学院第一附属医院儿科,新疆 石河子,832002)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000134318" \t "_blank" 李芳君 (石河子大学医学院第一附属医院儿科,新疆 石河子,832002)；
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	关键词
	血清脑源性神经营养因子 哮喘 严重程度 儿童


43.先天性纯红细胞再生障碍性贫血的临床及基因特点

 目的：探讨先天性纯红细胞再生障碍性贫血（DBA）的临床及致病基因特点。方法回顾性分析2例DBA患儿的临床及致病基因特点，并进行文献复习。结果2例患者（2~3个月的婴儿）均呈慢性重度正细胞正色素贫血，不伴白细胞及血小板计数异常，网织红细胞计数均降低，血清铁、血清铁蛋白轻度升高，骨髓细胞学提示红细胞比例明显降低、幼红减少或缺如，1例DBA致病基因检测发现已报道的RPS19基因致病性杂合突变：c.212G>A（p. Gly71Glu），其父母未见突变；另1患儿检测到新的RPL5基因杂合突变：c.740T>C （p. I247L），其父母未见突变，生物信息学分析该突变可能致病。结论DBA患儿多在婴儿早期发病，以红系缺乏为表现，编码核糖体亚基蛋白的基因突变为常见病因，进行分子检测有利于DBA早期诊断。

	作 者
	何旭 (武汉大学人民医院儿科,湖北 武汉,430060)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000031062" \t "_blank" 徐之良 (武汉大学人民医院儿科,湖北 武汉,430060)；
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	关键词
	先天性纯红细胞再生障碍性贫血 临床特点 RPS19基因 RPL5基因 突变 儿童


44.儿童急性淋巴细胞白血病诱导缓解期感染的病原菌及耐药情况分析
目的：探讨儿童急性淋巴细胞白血病诱导缓解期感染的发生情况，以及病原菌特点及耐药情况，为诱导缓解期感染的预防和治疗提供依据。方法回顾性分析130例初发儿童急性淋巴细胞白血病的临床资料，对诱导缓解期的感染情况、致病菌菌株及耐药菌谱进行分析。结果临床感染和/或微生物感染发生率为76.2%，最常见的感染部位是肺部（46.2%）。严重感染占52.3%，包括60例肺部感染和/或21例败血症。130例患儿中共检出病原菌50株，其中细菌29株、真菌21株，28.5%的患儿至少有1种微生物感染。细菌29株中G-菌19株（65.5%）、G+菌10株（34.5%）。最常见的G-菌为肺炎克雷伯菌、大肠埃希菌、铜绿假单胞菌，对亚胺培南100%敏感。最常见的G+菌为绿色链球菌，对万古霉素100%敏感。真菌占16.2%，以白色假丝酵母菌最常见。与非严重感染患儿相比，严重感染患儿粒细胞缺乏出现更早、持续时间更长，发热事件的比例和CRP更高，住院天数也更长，差异具有统计学意义（P<0.05）。结论肺部感染是儿童急性淋巴细胞白血病诱导缓解期常见的感染；G-菌是最主要的病原菌。使用碳青霉烯类抗生素并适时联合万古霉素或抗真菌药能有效控制严重感染。
	作 者
	陈再生(福建省血液病研究所/福建省血液病学重点实验室/福建医科大学附属协和医院小儿血液科,福建 福州,350001)；郑灵(福建省血液病研究所/福建省血液病学重点实验室/福建医科大学附属协和医院小儿血液科,福建 福州,350001)；陈以乔(福建省血液病研究所/福建省血液病学重点实验室/福建医科大学附属协和医院小儿血液科,福建 福州,350001)；杨景辉(福建省血液病研究所/福建省血液病学重点实验室/福建医科大学附属协和医院小儿血液科,福建 福州,350001)；李健(福建省血液病研究所/福建省血液病学重点实验室/福建医科大学附属协和医院小儿血液科,福建 福州,350001)；
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	关键词
	急性淋巴细胞白血病 诱导缓解期 感染 儿童


45.艾司洛尔在危重型手足口病中的应用价值

 目的：探讨艾司洛尔治疗危重型手足口病（HFMD）的临床疗效其作用机制。方法102例危重型HFMD患儿随机分为常规治疗组和艾司洛尔组，每组51例患儿。常规治疗组按照HFMD诊疗指南予以常规治疗，艾司洛尔组在常规治疗组基础上加用艾司洛尔。两组患儿均持续监测心率（HR）、收缩压（SBP）、呼吸频率（RR）。两组患儿分别于治疗前及治疗后1 d、3 d、5 d采血检测外周血去甲肾上腺素（NE）、肿瘤坏死因子-α（TNF-α）、白介素-6（IL-6）及单核细胞NF-κB p65含量。在治疗前和治疗5 d后采血检测血清心肌酶及氨基末端脑钠肽前体（NT-proBNP）的水平。结果治疗前两组患儿HR、SBP、RR、NE、TNF-α、IL-6、NF-κB p65、心肌酶、NT-proBNP水平差异均无统计学意义。与治疗前相比，治疗后2组患儿各时间点检测的以上各指标均明显降低（P<0.05）。与常规治疗组相比，艾司洛尔组治疗1 d、3 d后上述各项指标改善更明显（P<0.05）。治疗5 d后艾司洛尔组患儿血清心肌酶和NT-proBNP水平较常规治疗组改善更显著（P<0.05）。结论早期应用艾司洛尔能有效地稳定危重型HFMD患儿生命体征，其可能的作用机制为降低血清儿茶酚胺浓度，减轻心肌损伤，改善心功能，减轻炎性反应。

	作 者
	朱磊 (徐州市儿童医院重症监护室,江苏 徐州,221006)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A004331232" \t "_blank" 祁伯祥 (徐州市儿童医院重症监护室,江苏 徐州,221006)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000198635" \t "_blank" 方代华 (徐州市儿童医院重症监护室,江苏 徐州,221006)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A004379493" \t "_blank" 齐共健 (徐州市儿童医院重症监护室,江苏 徐州,221006)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A005824734" \t "_blank" 高坤 (徐州市儿童医院重症监护室,江苏 徐州,221006)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A008220016" \t "_blank" 胡宝丽 (徐州市儿童医院重症监护室,江苏 徐州,221006)；
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	关键词
	艾司洛尔 手足口病 儿茶酚胺 心肌损伤 儿童


46.TLR3-1377C/T基因多态性及表达水平与儿童肠道病毒71型脑炎易感性的探讨

  目的：研究Toll 样受体（TLRs）基因TLR3-1377C/T位点基因多态性及TLR3表达水平与儿童肠道病毒71型（EV71）脑炎易感性之间的关系。方法收集EV71感染患儿187例（脑炎组59例和无脑炎组128例）与同期健康体检儿童232例进行病例对照研究。采用聚合酶链反应限制性片段长度多态性（PCR-RFLP）方法对TLR3-1377C/T基因多态性进行检测，采用ELISA检测血清TLR3水平。结果与EV71感染无脑炎组相比，脑炎组TLR3-1377C/T位点基因型分布及等位基因频率的差异无统计学意义（P>0.05）。与对照组相比， EV71感染脑炎组、无脑炎组的血清TLR3水平均显著增高（P<0.05），以无脑炎组最高（P<0.05）。脑炎组的EV71病毒载量高于无脑炎组（P<0.01）。<1岁或≥1岁的EV71感染脑炎组、无脑炎组患儿的血清TLR3水平均较相应对照组增高（P<0.05），其中无脑炎组TLR3水平高于相应年龄的脑炎组（P<0.05）。脑炎组≥1岁患儿的TLR3浓度高于<1岁者（P<0.05）；无脑炎组及对照组的TLR3浓度在<1岁或≥1岁患儿之间的差异无统计学意义（P>0.05）。EV71感染脑炎组，<1岁患儿所占比例高于≥1岁者（P<0.05）。结论 TLR3-1377C/T位点的基因多态性与EV71脑炎的发生无明显相关性。TLR3的低表达可能导致对病毒复制的抑制作用减弱，促进了EV71脑炎的发生。婴儿EV71感染后血清TLR3的表达不足可能是其合并脑炎的重要因素。

	作 者
	苑爱云(青岛大学附属青岛妇女儿童医院神经康复科,山东青岛,266034)； 何红芳 (青岛大学附属医院儿科,山东青岛,266003)； 吕富岩(青岛大学附属青岛妇女儿童医院神经康复科,山东青岛,266034)； 刘培培 (青岛大学附属医院儿科,山东青岛,266003)； 胡静飞(青岛大学附属青岛妇女儿童医院新生儿科,青岛,266034)； 陈宗波 (青岛大学附属医院儿科,山东青岛,266003)；
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	关键词
	肠道病毒71型 脑炎 TLR3 单核苷酸多态性 儿童


47.儿童原发性噬血细胞综合征1例

  患儿，男，3岁9个月，因发热20 d入院。患儿入院前20 d受凉后出现不规则发热，热峰39.5℃左右，伴阵发性腹痛（脐周为主），无咳嗽、咳痰、流涕，无寒颤、抽搐、惊厥，无皮疹、关节疼痛，无头痛、恶心、呕吐等，在当地医院予以抗感染（具体用药不详）治疗，效果欠佳。起病以来，患儿神志清楚、热退后精神、食欲可，大小便正常。

	作 者
	王颖超 (郑州大学第一附属医院儿科,河南郑州,450052)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A007251131" \t "_blank" 朱桂英 (郑州大学第一附属医院儿科,河南郑州,450052)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A002843863" \t "_blank" 殷楚云 (郑州大学第一附属医院儿科,河南郑州,450052)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A007494421" \t "_blank" 蒋兰君 (郑州大学第一附属医院儿科,河南郑州,450052)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000034954" \t "_blank" 赵晓明 (郑州大学第一附属医院儿科,河南郑州,450052)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A000005587" \t "_blank" 盛光耀 (郑州大学第一附属医院儿科,河南郑州,450052)；
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48.癫癎发作生物节律的研究进展
随着对癫癎研究的不断深入，癫癎发作的时相性越来越受到关注。癫癎发作存在生物节律，同一类型的癫癎在不同时间段、不同状态（睡眠/觉醒、昼夜更替）发作频率不同。癫癎生物节律的分子机制、内分泌机制相当复杂，目前存在多种假说。明确癫癎发作的生物节律，根据其发作节律予以预防及治疗，既可以有效控制癫癎发作，也可以减少药物不良反应。癫癎发作生物节律的研究将为癫癎治疗提供新的思路。
	作 者
	杨雯棋(综述) (南方医科大学珠江医院儿科中心,广东 广州,510282)； 李宏(审校) (南方医科大学珠江医院儿科中心,广东 广州,510282)；
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	关键词
	癫癎发作 昼夜节律 分子机制 内分泌机制


49.左心室旋转运动研究进展
左心室旋转运动由左心室收缩期扭转运动和舒张期解旋运动构成.左心室收缩期心内膜与心外膜下心肌纤维向相反方向运动,导致左心室扭转,进而引起左心室收缩射血.舒张期左心室心肌迅速弹性回缩释放扭转时储存的弹性势能,引起左心室早期快速充盈.任何影响心肌状态的生理或病理变化均可使左心室旋转运动发生改变.心肌收缩及松弛程度、前后负荷、心内膜及心外膜下心肌纤维收缩的平衡和心肌纤维的排列方向共同决定和影响左心室扭转运动;左心室扭转峰值、左心室弹性回缩力及心肌松弛特性决定左心室解旋运动,其他相关因素亦可影响左心室旋转运动,如运动、年龄等.该文就左心室旋转运动相关研究进展进行综述,以促进其在临床的推广应用.
	作 者
	王梦宣 (200127,上海交通大学医学院附属上海儿童医学中心心内科)；

	刊 名
	国际儿科学杂志  2017年44卷02期 73-76页  [image: image159.png]




	英文期刊名
	International Journal of Pediatrics

	关键词
	左心室 旋转 扭转 解旋


50.先天性心脏病相关致病基因调控区变化的研究进展
先天性心脏病是指出生前就存在心脏及大血管结构或功能异常的一类疾病,严重威胁儿童健康.遗传因素在先天性心脏病发生发展中占据重要地位.越来越多的研究表明,除了基因编码区异常与先天性心脏病发病相关以外,先天性心脏病相关致病基因调控区变化也参与其发生.调控元件主要包括启动子、增强子、衰减子等.该文就调控区功能元件的变化与先天性心脏病发生关系进行综述,以期进一步阐述其发病机制,为临床诊疗提供新思路.
	作 者
	王凤 (复旦大学附属儿科医院,上海,201102)；
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51.威廉斯综合征临床诊疗研究进展
威廉斯综合征是一种位于染色体7q11.23区域上1.5～1.8 Mb基因微缺失所致的罕见疾病,属于常染色体显性遗传,发病率约为1/10 000.它累及心血管系统、神经系统及内分泌系统等全身多个系统,尤以心血管系统受累多见,其患者心源性猝死的发生率明显高于正常人群.目前主要通过Lowery评分及美国儿科学评分筛选出可疑人群,通过影像学检查及基因检测以明确诊断,给予相应的对症治疗.早期诊断、及时干预治疗具有重要的临床意义.该文就威廉斯综合征的临床诊断、基因诊断、治疗、预后的研究进展进行综述.
	作 者
	朱旭(400014 重庆医科大学附属儿童医院心内科,儿童发育疾病研究教育部重点实验室,儿童发育重大疾病国家国际科技合作基地,儿科学重庆市重点实验室)；
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52.线粒体融合-分裂在脓毒症发病机制中的作用
脓毒症是感染导致的全身炎症反应综合征,进一步发展可导致感染性休克和多器官功能障碍综合征.脓毒症具有高发病率及病死率,是危重症领域的研究热点.近年来,亚细胞相关研究提示线粒体损害在脓毒症患者(尤其是脓毒症休克患者)的病情发展中起着非常重要的作用.线粒体是细胞内高度动态变化的细胞器,在细胞内不断融合与分裂,形成动态平衡的网状结构.脓毒症时,线粒体融合与分裂失衡,导致细胞内分子、细胞以及器官均发生功能障碍.该文就线粒体融合-分裂改变在脓毒症发病机制中作用的研究进展作一综述.
	作 者
	孙中媛 (100020,北京大学首都儿科研究所教学医院重症医学科)；
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53.兰尼碱受体磷酸化在脓毒性心肌病中的作用
脓毒症是指是感染引起的全身性炎症反应,是感染、烧伤、严重创伤、大手术、病理产科、中毒及心肺复苏术后常见的并发症,也是诱发脓毒症性休克、多器官功能障碍综合征的重要原因.心脏作为脓毒症所致的多器官功能障碍的主要靶器官之一,脓毒症时常诱发不同程度功能障碍,而心功能障碍可导致脓毒症进一步恶化.兰尼碱受体是一种大分子复杂蛋白组成的受体,是Ca2+通道的成分之一,对于肌肉收缩和心脏节律的调节是必不可少的,参与调节肌浆网释放Ca2+.该文对脓毒症心功能衰竭时,钙离子通道中兰尼碱受体作一综述.
	作 者
	潘颜戈辉 (中国医科大学附属盛京医院小儿重症监护室,沈阳,110004)；
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54.金黄色葡萄球菌附属基因调节系统功能缺陷的研究进展
金黄色葡萄球菌是社区获得性感染和医院获得性感染的主要病原菌之一,其致病性是大量的胞外蛋白和细胞壁组分在感染的不同阶段协调表达的结果,附属基因调节子(accessory gene regulator,agr)介导的群体感应机制在其中发挥着重要作用.但是研究发现agr功能缺陷株在临床分离株中广泛存在,该文在简述agr系统的基础上,主要对金黄色葡萄球菌agr系统功能缺陷株在生物膜形成、所致感染性疾病的病程和结局以及抗生素耐药性等方顽的研究进展进行综述.
	作 者
	杨鑫 (100045,首都医科大学附属北京儿童医院重症医学科)；
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55.托珠单抗治疗全身型幼年特发性关节炎的疗效和安全性
幼年特发性关节炎(juvenile idiopathic arthritis,JIA)是最常见的儿童风湿性疾病之一.全身型幼年特发性关节炎(systemic juvenile idiopathic arthritis,SJIA)是JIA的一个亚型,其发病机制可能有别于其他亚型.已有研究表明,IL-6、IL-18、IFN-γ而非TNF-α在SJIA中起主要作用.传统的生物制剂如TNF拮抗剂对SJIA疗效有限.托珠单抗(tocilizumab,TCZ)是一种人源化抗人白细胞介素-6受体(IL-6R)的单克隆抗体,通过抑制IL-6与跨膜型IL-6R或可溶型IL-6R的结合,阻断IL-6介导的炎性反应和关节破坏.该文就TCZ治疗SJIA的疗效和安全性研究进展作一综述.
	作 者
	李艳蝶 (浙江大学医学院附属儿童医院风湿免疫变态反应科,杭州,310003)；
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56.变应原特异性免疫治疗在儿童变应性疾病中的应用
变应原特异性免疫治疗是一种应用于IgE介导的变应性疾病的脱敏疗法,其主要和药物治疗联合使用,治疗过敏原无法避免的变应性哮喘、变应性鼻炎及特发性皮炎患者,也是可能改变变应性疾病自然病程的治疗方法.但是免疫治疗在儿童过敏性疾病中的应用尚存在争议,研究较少.现就变应原特异性免疫治疗的作用机制及其在儿童变应性疾病中的临床疗效和安全性进行综述.
	作 者
	张文馨 (210008,南京医科大学附属南京儿童医院)；
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57.家族性糖皮质激素缺乏研究进展
家族性糖皮质激素缺乏是一种原发性先天性肾上腺皮质功能不全疾病,属罕见的常染色体隐性遗传病.该病的典型特点是孤立的糖皮质激素缺乏,因此患者可出现低血清皮质醇和高血清促肾上腺皮质激素水平,临床上表现为低血糖、反复感染、皮肤黏膜色素沉着及高身材.目前针对该病的致病基因及分子生物学机制已有较深入的研究,部分致病基因也已经明确.该文就家族性糖皮质激素缺乏的致病基因、发病机制、诊断以及治疗等方面予以综述,以提高临床医师对该病的认识.
	作 者
	杨洪秀 (266003,青岛大学附属医院儿科)；

	刊 名
	国际儿科学杂志  2017年44卷02期 112-114页  [image: image167.png]




	英文期刊名
	International Journal of Pediatrics

	关键词
	家族性糖皮质激素缺乏 致病基因 发病机制 治疗


58.儿童肾病综合征相关生长迟缓及防治进展
肾病综合征(nephrotic syndrome,NS)是儿童常见的肾脏疾病.糖皮质激素(glucocorticoids,GC)作为NS治疗一线用药,可通过多种途径引起生长激素(growth hormone,GH)分泌和合成障碍,使GH水平降低从而影响生长发育.肾病本身可干预胰岛素样生长因子及胰岛素样生长因子结合蛋白的分泌和调节,生长激素-胰岛素样生长因子轴发生变化是NS患儿生长迟缓的原因之一.NS患儿骨代谢异常和甲状腺功能低下也影响其生长发育.该文对NS相关生长迟缓及其防治作一综述.
	作 者
	张妙 (510000,广州医科大学广州市妇女儿童医疗中心肾内科)；
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59.左心室心肌致密化不全突变基因的研究进展
左心室心肌致密化不全(left ventricular noncompaction,LVNC)是由于胚胎初期心内膜及心肌细胞发育停止而引起的一种相对罕见心肌病,因该病主要累及左心室而得名.LVNC是散发性或家族性遗传疾病,具有明显的遗传异质性,它以X连锁及常染色体显性遗传.LVNC的遗传学特点为非单一性遗传,其致病基因及突变位点表现多样.现已经证明LVNC与多个基因突变密切相关,且与诱发其他心肌病的基因发生基因重叠.该文将对LVNC相关突变基因的研究进展作一综述.
	作 者
	单丽沈 (中国医科大学附属盛京医院儿科, 沈阳,110004)； 

 HYPERLINK "http://med.wanfangdata.com.cn/Author/General/A008225892" \t "_blank" 康鑫源 (中国医科大学, 沈阳,110000)；
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60.儿童肾囊性疾病的诊治
Potter分型将儿童肾囊性疾病分为4型:常染色体隐性遗传性多囊性肾病、多囊性肾发育不良、常染色体显性遗传性多囊性肾病、梗阻性囊性发育不良肾.此外,单纯性肾囊肿、发生在肾肿瘤及其他伴囊性肾病的综合征也可引起肾脏呈囊性改变.这类病由于其发病机制和病理基础不同,临床诊断及治疗方案选择亦不同,要正确诊断这类疾病,需要仔细分类并查明病因.该文就儿童常见的肾囊性疾病进行综述.
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一、儿童EB病毒
1. Expression of Epstein-Barr virus in children with sacrococcygeal pilonidal sinus determined by immunohistochemical methods.

Abstract：In this study, we probed whether chronic infections of skin such as pilonidal sinus could be a potential site of Epstein-Barr virus (EBV) replication. Pilonidal sinus is associated with a high recurrence rate. Therefore, we decided to determine the role of EBV's presence to explain whether it is correlated with the recurrence of pilonidal sinuses. This study was conducted on 36 patient samples with sacrococcygeal pilonidal sinus. Samples were immunohistochemically stained for EBV, CD3 and CD20 expression. Thirty-six adolescents with pilonidal disease were evaluated. EBV-positive cells were located in dermis with high inflammatory activity. EBV-positive cells stained positive for the B-cell antigen CD20 and were detected in 10 of 36 (27%) pilonidal sinus specimens. Among those who had experienced a relapse, three were positive for EBV expression. In addition, EBV expression was detected in eight cases with severe inflammation, and in two with minimal or moderate inflammation. Our study advances the field by demonstrating that similar to gastrointestinal mucosa, skin could be a reservoir for EBV. EBV was found to be restricted to B cells in skin lesions, and it was found that skin lesions with severe inflammation showed higher frequency of EBV expression in comparison to minimal or moderately inflammed skin lesions. Additionally, recurrence was more frequently observed among EBV-positive cases. These findings point out for a role of EBV infection in the recurrence of pilonidal sinuses.
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2. Cytomegalovirus- and Epstein-Barr Virus-Induced T-Cell Expansions in Young Children Do Not Impair Naive T-cell Populations or Vaccination Responses: The Generation R Study.

Abstract：Cytomegalovirus (CMV) and Epstein-Barr virus (EBV) induce effector memory T-cell expansions, which are variable and potentially depend on the age at primary exposure and coinfections. We evaluated the T-cell compartment and herpesvirus infections in 6-year-old children

Author：van den Heuvel D Jansen M A E Dik W A Bouallouch-Charif H Zhao D van Kester K A M Smits-Te Nijenhuis M A W Kolijn-Couwenberg M J Jaddoe V W V Arens R van Dongen J J M Moll H A van Zelm M C
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二、支气管哮喘
1. A rhinitis phenotype associated with increased development of bronchial hyperresponsiveness and asthma in children.

Abstract：Allergic rhinitis (AR) has a wide range of clinical features and may be accompanied by comorbid allergic diseases.

Author： Lee Eun Lee Si Hyeon Kwon Ji-Won Kim Yeongho Cho Hyun-Ju Yang Song-I Jung Young-Ho Kim Hyung Young Seo Ju-Hee
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2. Exercise simultaneously increases nasal patency and bronchial obstruction in asthmatic children.

Abstract：We found that simultaneous post-exercise increase in nasal patency and bronchial obstruction occurs only in children with atopic asthma, but not in sensitized children without asthma. In healthy children, the increase in nasal patency is accompanied by bronchial dilatation.

Author： Lukkarinen Minna Haavisto Lotta E Lukkarinen Heikki Sipilä Jukka I Papadopoulos Nikolaos G Jartti Tuomas 
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