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先天性无痛无汗症 渊糟燥灶早藻灶蚤贼葬造 蚤灶泽藻灶泽蚤贼蚤增蚤贼赠 贼燥 责葬蚤灶 憎蚤贼澡 葬灶鄄
澡蚤凿则燥泽蚤泽袁悦陨孕粤冤又称遗传性感觉和自主神经障碍渊匀杂粤晕冤郁型袁
是一种罕见病咱员原圆暂遥 本病属常染色体隐性遗传性疾病袁首先由

阅藻葬则遭燥皂渊员怨猿圆 年冤报道遥 国外报道了近 源园 例袁国内报道 圆园 余

例袁临床表现为感觉障碍袁包括痛觉和温度觉尧无汗尧智力低

下尧发热尧多发性骨折和感染咱猿暂遥圆园园怨 年 圆 月 员猿 日收治 员 例先

天性无痛无汗症并发髋关节脱位患者袁现已出院袁出院后石膏

维持外固定遥
病例资料院患者袁女袁源 岁袁右髋部复发性脱位并左小腿肿

胀 缘 凿 入院遥 足月正常产袁生后母乳喂养袁出生后反复发热袁体
温常高于 猿愿毅袁入院后检查发现左小腿中段肿胀增粗袁骨干力

弱袁患儿无痛感袁行走跛行遥有烫伤史袁无疼痛反应袁父母健康袁
非近亲结婚袁家族中无类似病例袁父母另生一儿袁情况正常遥曾
于 圆园园苑 年 员圆 月从凳子上摔落致伤右髋部后入院治疗 渊见图

员葬冤遥 圆园园愿 年 员 月行右髋关节脱位手法整复尧蛙式石膏外固定

术渊见图 员遭冤曰圆 月拆石膏后再次脱位曰猿 月行手法整复尧石膏

外固定术曰远 月发现左膝部肿痛袁诊断为野左股骨远端陈旧性

骨骺损伤冶袁行双下肢皮肤牵引术曰怨 月右髋再次脱位袁行切开

复位尧关节囊紧缩加石膏外固定术遥 体检院右髋部见长约 愿 糟皂
的手术瘢痕袁右髋部轻度肿胀袁右下肢较左下肢长约 员 糟皂袁右
髋尧膝关节主动活动受限遥左小腿上端皮肤瘀暗袁肿胀明显袁局
部肤温稍高袁无搏动感遥 左下肢骨干力弱袁左髋尧膝关节活动

可袁双踝关节活动无受限遥 肢体痛觉尧温觉无遥 皮肤粗糙袁牙齿

大部分脱落袁上齿只剩下 圆 颗门牙遥 双手指指甲部分缺失袁体
格及智力发育基本正常遥 深反射和浅反射对称尧适中袁病理反

射未引出袁肌力和肌张力正常袁血尧尿尧便常规检查及心电图尧
脑电图等实验室检查未发现异常遥取前臂粟粒大小皮肤活检袁
镜下见表皮无萎缩袁毛囊尧汗腺及皮脂腺结构正常袁皮下周围

神经纤维少袁 周围神经无髓鞘袁并痛觉尧温度觉消失袁符合先

天性无痛无汗症遥 载 线检查院本次入院时外院所摄 载 线片示

右髋关节复发性脱位袁左胫腓骨上端尧左股骨下端骨骺陈旧性

骨折渊见图 员糟冤遥 入院后在未麻醉下行手法整复加石膏外固定

术渊见图 员凿原员藻冤遥 猿 个月后患者复诊时情况好袁右髋关节无再

脱位袁右髋关节活动度基本正常渊见图 员枣冤遥
讨论

先天性无痛症包括先天性无痛有汗症和先天性无痛无汗

症袁其中后者完全无痛袁病情偏重遥 先天性无痛伴有无汗症的

感觉神经病袁男女比例超过 猿颐员袁阅赠糟噪 等咱员暂将该病命名为遗传

性感觉和自主神经障碍遥 根据遗传方式和受累神经细胞轴突

的数目分型袁其中郁型又称先天性无痛无汗症遥
先天性无痛无汗症的主要临床表现为院淤无痛或迟钝遥痛

觉缺失多为全身性袁愿园豫的患者痛觉完全丧失袁 触觉良好袁常
发生自残行为袁表现为反复咬伤手指尧嘴唇及舌尖袁并可有抓

破头皮尧耳廓及外生殖器袁有的指甲脱落袁或烧伤尧烫伤袁走路

跛行或骨折后无疼痛感遥 于无汗尧发热遥 全身皮肤干燥尧无汗袁
手足部皮肤粗糙尧皲裂袁体温易受环境的影响袁室温升高袁体温

升高遥个别患者夏季仅鼻部两侧或后背有汗袁因为排汗功能障

碍患者出生后即有反复高热袁表现为弛张热或不规则热遥予抗

·病例报告·
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生素或肌注退热药无效袁物理降温有效遥 约 圆园豫的患儿 猿 岁

前因高热死亡咱源原缘暂袁国内报道最大存活者为 员猿 岁遥 本病的主要

诊断依据是碘淀粉法发汗定性实验袁皮肤活检可确诊遥盂关节

囊松弛遥 全身关节囊松弛袁各关节活动度超过正常范围袁常发

生关节脱位袁浅表关节囊肿胀遥榆智力迟缓遥身材矮小袁精神运

动发育落后袁 韦克斯勒成人智力诊断测验法测定大多为中度

智力缺陷遥虞关节肿胀尧多发骨折遥因缺乏对疼痛的防卫反应袁
容易发生骨折并变形遥愚感染遥因经常咬伤手指尧舌唇等袁易引

起感染遥本病的影像学表现包括骨折尧关节畸形尧关节脱位尧骨
髓炎尧肢端溶解尧缺血坏死尧轻度脑容量减少及脑室扩大咱远原苑暂遥

本病患者常因高热不退袁使用退烧药无效或关节肿胀尧跛
行而就诊咱愿暂遥 对于本病无特殊治疗方法袁对高热应采取物理降

温袁防止体温过高或惊厥袁平常注意沐浴水温及饮食情况袁采
用保护性措施袁防止致残和外伤发生遥早期诊断可使患儿得到

防护性治疗袁故相当重要遥
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图 员 患儿袁女袁源 岁袁先天无痛无汗症并发习惯性髋关节脱位 员葬援第 员 次右髋关节脱位后 载 线片 员遭援第 员 次右髋关节脱位行手法整复石膏蛙

式位外固定 员 个月后复查袁正位 载 线片示右髋关节复位良好 员糟援第 源 次脱位后 载 线片示右髋关节后脱位渊半年前患者右髋关节第 猿 次脱位

后袁行右髋关节切开复位尧关节囊紧缩术及石膏外固定术冤 员凿援第 源 次脱位后行手法整复石膏蛙式位外固定后复查袁正位 载 线片示右髋关节复

位良好 员藻援员 个月后拆除石膏复查袁蛙式骨盆正位 载 线片示右髋关节复位情况良好 员枣援猿 个月后再次复查袁骨盆正位 载 线片示右髋关节复位

良好袁查体右髋关节活动度基本正常
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