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新生儿甲状旁腺功能亢进症 1 例报道并文献复习
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摇 摇 甲状旁腺功能亢进症(hyperparathyroidism,HPT)是
甲状旁腺自身病变引起的甲状旁腺素(PTH)合成与分

泌增多而导致钙、磷和骨骼代谢紊乱的一种内分泌性疾

病,其特征为高血钙、低血磷、高 PTH,临床表现复杂多

样,在新生儿期少见,易漏诊、误诊。 现对我院 2015 年

2 月收治的 1 例 HPT 进行报道并复习相关文献。

1摇 病例资料

患儿,女,日龄 21 d,因“发热 2 d冶入院。 患儿为

G1P1,孕 41+6周顺产,出生体质量 3. 20 kg,混合喂养。 家

族无 遗 传 病 史。 患 儿 入 院 前 体 温 波 动 于 37. 4 ~
38. 2 益,反应差,哭声弱,吃奶差,便秘,无抽搐。 入院
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时体温 37. 8 益,体质量 2. 59 kg;无特殊面容,无骨骼畸

形;营养不良,脱水貌;皮肤发灰,皮肤弹性差,嗜睡状,
反应差,针刺无哭声,少哭少动;呼吸浅慢,心率缓慢

(95 ~ 105 次 / 分),心音低钝;腹稍胀,肠鸣音弱;肌张力

低下,新生儿反射减弱。 入院后,予物理降温后体温正

常;血常规及 CRP 正常;脑脊液常规正常;多次血气分

析均提示呼吸性酸中毒并代谢性碱中毒,PCO2 51. 9 ~
65. 1 mm Hg;血 BUN、Cr 正常;电解质示 Ca2+8. 62 mmol / L,
Na+、K+、Cl鄄均正常,Mg2+ 0. 95 ~ 1. 78 mmol / L、P 0. 63 ~
0. 95 mmol / L;25鄄(OH)D3 24. 3 ng / mL,在正常范围内;
骨碱性磷酸酶 280 U / L,PTH 780. 90 pg / mL;心电图:窦
性心动过缓,域度域型房室传导阻滞(偶见),Q鄄T 间期

缩短,ST 段消失;泌尿系统和甲状旁腺彩超无异常;骨
骼 X 线片:左右股骨未见异常。 母亲孕期无额外钙片和

维生素 D 摄入史,母亲血钙水平检测正常。 患儿经补

液、呋塞米、降钙素、糖皮质激素等治疗后血钙(Ca2+)渐
降至 5. 67 mmol / L,PTH 442. 8 pg / mL,但临床表现无明

显改善,反应差,吸吮弱,呼吸频率和心率偏慢。 家属自

动要求让患儿出院,经电话随访示患儿出院约 1 个月时

死亡。

2摇 讨论

新生儿期高钙血症少见,但其后遗症严重,特别是

肾损害,包括钙磷灰质沉着导致的远端小管功能障碍、
肾结石和肾功能不全。 新生儿高钙血症常见的病因是

医源性的,多系输注过多钙盐所致。 本例患儿高钙血症

由 HPT 引起。 HPT 可累及骨骼、泌尿、消化、呼吸、心血

管、神经等多脏器和系统,其临床表现复杂多样,在新生

儿易漏诊、误诊,常在高血钙查 PTH 时发现。 本例患儿

因发热入院,反应差,皮肤出现花纹,临床误诊为新生儿

败血症,但各项炎症指标均无异常,患儿发热考虑与脱

水热有关。 新生儿 HPT 诊断主要根据异常升高的 PTH
和血钙水平[1],主要与钙敏感受体(CaSR)基因突变有

关,也可见于甲状旁腺瘤[2]。 CaSR 是机体维持钙稳态、
保持正常生理功能的关键受体。 CaSR 活化可抑制 PTH
分泌,减少肾小管钙的重吸收,促进甲状腺 C 细胞降钙

素分泌。 迄今已发现 200 余种 CaSR 基因突变,其中

3p13. 3 位点上失去功能的突变是新生儿严重 HPT 最常

见的病因。 这些突变降低 CaSR 与细胞外钙的结合率,
引起 PTH 分泌增加和肾脏钙排泄减少。 CaSR 失活性突

变可引起家族性良性低尿钙性高钙血症(FBHH)及新

生儿严重 HPT[3鄄5]。
新生儿 HPT 可导致甲状旁腺危象[6],主要表现为

呕吐、嗜睡、谵妄、昏迷、低血压、不明原因高热、心脏传

导阻滞、肾功能衰竭等症状,如不及时处理可因脱水、电
解质紊乱、心肾功能衰竭、脑出血及感染而死亡。 因此,
需进行积极处理,主要包括药物治疗和手术治疗。 药物

治疗包括补液纠正脱水,二磷酸盐、呋塞米 (0. 5 ~
1. 0 mg / kg)促进钙排泄,降钙素(4 ~ 10 IU / kg,q 6 h,皮
下注射)降低血钙,糖皮质激素减少肠道钙的吸收和骨

钙的释放等。 其中二磷酸盐以帕米磷酸二钠 (0. 5
mg / kg)常用,该药可强烈抑制羟磷灰石的溶解和破骨细

胞的活性,对骨质的吸收具有十分显著的抑制作用,可
有效降低血钙水平,起效相对缓慢,但持续时间长。 降

钙素起效快,但持续时间短暂,数日后疗效降低[7]。 近

年来,已有应用西那卡塞治疗新生儿 HPT 的报道[8鄄9],该
药是一种拟钙剂,能激活甲状旁腺中的钙受体,从而减

少 PTH 的分泌,能有效降低血钙,持续时间长,治疗剂

量尚无统一标准,一般起始剂量为 30 mg / m2,逐渐加至

90 mg / m2,但该药对骨骼的远期影响尚未得到充分评

估,且对部分由 CaSR 基因突变所致的 HPT 无效[9鄄10]。
难治性或由甲状旁腺腺瘤引起的 HPT 通常需行手术干

预[1,5],但手术治疗前应纠正过高的血钙水平,否则可能

出现高血钙危象[11]。
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