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遗传代谢
性疾病

枫糖尿症
高同型半胱氨酸血症
酪氨酸血症

鸟氨酸氨甲酰基转移酶缺乏
症
氨甲酰磷酸合成酶1缺乏症
瓜氨酸血症1型
精氨酰琥珀酸尿症
精氨酸血症
高鸟氨酸血症
HHH综合征
N－乙酰谷氨酸合成酶缺乏症

肝豆状核变性
家族性淀粉样变伴多发神经病变(FAP)
高草酸盐尿症
进行性家族性肝内胆汁淤积症(PFIC)
Alagille综合征
Crigler-Najjar综合征

半乳糖血症和果糖血症
糖原累积病（I,III,IV,VI,IXa）

甲基丙二酸尿症
丙酸血症
乙基丙二酸血症

家族性高胆固醇血症
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• 非特异，任何年龄，急/慢性症状

• 频繁代谢性酸中毒，神经系统损害，发育迟缓，肾损害，血液系统表现等
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以急性脑病为表现的先天性代谢性疾病的鉴别诊断

Baumgartner et al. . Orphanet J Rare Dis 2014
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•个体差异大

•综合性

症状

体征

生化代谢酶活性

基因检测
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ü 无特异性，可在新生儿至成年发病

ü 按照发病年龄分为早发型（ ≤３个月）和晚发型（＞３个月）；

ü 出生后几小时至几天出现急性代谢失代偿，表现为喂养困难、

呕吐、肌张力低下、烦躁、嗜睡等症状；

ü 实验室检查：代谢性酸中毒伴阴离子间隙增高、乳酸酸中毒、

低血糖、高氨血症、血细胞减少等；

ü 远期并发症包括神经系统损害、心肌病、胰腺炎、贫血等；

Haijes et al. J Inherit Metab Dis,2019
Baumgartner et al. Orphanet J Rare Dis, 2014
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ü 急性期治疗：应以生命支持为主，补液、纠正酸中毒及电解质紊乱，限制蛋白

质摄入，对症治疗；

ü 稳定期治疗：饮食治疗：低蛋白饮食，限制异亮氨酸、蛋氨酸、苏氨酸、缬氨

酸摄入; 药物治疗：口服左卡尼汀、甲硝唑、苯甲酸钠或苯丁酸钠；

ü 肝移植：对于经饮食和药物联合治疗效果不佳、仍反复发生严重代谢失代偿或

合并心肌病的患者，可以考虑进行肝移植；

Haijes et al. J Inherit Metab Dis,2019
刘怡等, 中华实用儿科临床杂志，2019
Fraser et al. Curr Opin Pediatr, 2016
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Study

Random effects model
Heterogeneity:I 2 = 23%,τ2 = 0.0208,p = 0.16

Kayler 2002 
Yorifuji 2004 
Manzoni 2006 
Romano 2010 
Amelook 2011 
Kasahara 2012 
Ryu 2013 
Arrizza 2015 
Charbit−Henrion 2015 
Honda 2016 
Silva 2017 
Critelli 2018 
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Chu 2019 
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Study

Random effects model
Heterogeneity:I 2

 = 40%,τ2 = 0.0429,p = 0.03
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乙基丙二酸脑病
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