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小儿肝豆状核变性 �例的疗效分析

上海中医学院附属龙华医院儿科 赵 政 俞美玉

肝豆状核变性
，
这种常染色体隐性遗传性

铜代谢障碍引起的疾病
，

自应用青霉胺治疗后

预后较前乐观
�‘ ’ ，

其疗效是公认的
，

但对晚期

病例效果 欠佳临
” ，。

我们 自 ����年起 收治 �

例
，
病情基本缓解

，

其中 �例 随 访 迄今 近 �

年
，
过着正常生活

，

现报道如下
。

临 床 资 料

一
、

一般分析

本组 �例
，
女 �例

，
男 �例

。

年龄最大的

��岁
，
最小的 �岁

。

起病年龄最大的 �� 岁
，

最小的 �岁
。

首发病情为急性肝炎
、

肝功能衰

竭者 �例
�
迁延性肝炎者 �例

�
溶血性贫血者

�例 �反复鼻蛆
、

肝肿大者 �例
�
走路乏力

、

关

节痛
、

盗汗者 �例
。

病程半年 �例
，
�年 �例

，

�年
、
�年各 �例

。

本组 �例起病时均误诊
。

二
、

诊断依据

本组病例均 同时具 备下 列三项 条件
� ①

临床表现有急
、

慢性肝炎或锥体外系神经症状
�

② 角膜色素环出现
� ③ 血清铜氧化酶活力或

血清铜蓝蛋白低于正常
。

三
、

临床表现及中医辨证

临床表现
�

流涎 �例
，

构语不清 �例
，
暴

发性语言 �例
，

失语 �例
，
四肢颤动

、

肌张力

高
、

步态不稳 �例
，
不能伸舌

、

吞咽困难 �例
，

关节挛缩 �例
，

全身痉挛频繁发作 �例
，
卧床

不起 �例
。

肝肿大 �例
，

脾肿大 �例
。

角膜色

素环�� ��例
，

�士 ��例
。

血清铜氧化酶活力

�光密度 �例
， �

�

���光密度 �正常对照 �
�

���

�例
， �

�

�� 光密度 �正常对照 �
�

����例
。

本

组 �例中属晚期的 �例
，

早期 �例
。

中医辨证
�

肝阴不足
、

虚风内动 �例
�

’

肝

风内动
、
气血痹阻 �例 � 肝风内动

、

痰热郁结

�例 � 肝肾阴虚
、

湿热内蕴 �例 � 肝阴不足
、

湿热内蕴 �例
。

治疗方法和效果

一
、

治疗方案

�一�驱铜疗法 促进尿铜排泄
�

右旋盐酸

青霉胺 �� 毫克�公斤�日
，

分早晚 �次 空腹口

服
。

病情好转症状改善后每周停服 �夭
，
或每

月停服 �周
，

连续治疗
。

加服维生素 �。 。

�二�高蛋白低铜饮 食减少 消化道对铜的

吸收
�

食物中各种动
�

物的肝和血
，

各种贝类
、

螺类
、

蟹类
、

虾类
、

茸类
、

坚果类均为高铜食

物
� 豌豆

、

蚕豆的 含铜量 也高
，
必须禁食

。

牛奶
、

蛋
、

大米
、

青菜
、

白菜的含铜量很低
，

可多食
。

中药虫类药如娱蛤
、

全蝎
、

僵 蚕
、

地龙等以及贝类
、

果仁类药物 含 铜 量 均高
，

须禁用
。

�三�中医中药治疗
�

本病常见的流涎
、
日

不能闭
、

便秘
、

舌红苔黄
、

脉弦数都 是内热

重
、

肝阴不足的见证
� 而构语 不清

、

四肢颤

动
、

步态不稳
、

全身痉挛等证皆 归于 肝凤内

动
，
因此本病以肝风论治

。

�
�

肝阴不足
、

虚风内动
，

治以养阴柔肝

媳凤
，

药用生地
、

白芍
、

麦冬
、

阿胶
、

鸡子黄
、

钩藤等
。 ’

�
�

肝风内动
、

气血痹阻
，
治以平肝熄风

、

化疲和络
，

药用祀子
、

菊花
、

白羡藐
、

生南

星
、

丹参
、

赤白芍
、

钩藤
、

首蒲等
。

�
�

肝风内动
、

痰热郁结
，
先治以健脾利

湿化痰
，

药用陈皮
、

姜半夏
、

获荃
、

生熟惫

仁
、

砂仁
、

炒谷麦芽
、

焦查曲等
�
后治以养阴

清热
、

平肝熄凤
，

药用杭菊
、 ·

桑麻丸
、

陈胆

星
、

远志
、

钩藤
、

白疾黎
、

苍术
、

�

生石膏
、
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北沙参
、
女贞子

、
获芬

、

舟参
、

当归龙荟丸等
。

今 肝肾阴虚
、

湿热内蕴
、

经络不利
，
治以清

撮热
、

补肝肾
、

祛风通络
，

药用生石膏
、

生苍术
、

茵陈
、

桑寄生
、

女贞子
、

熟地
、
怀牛膝

、

杭菊
、

冤

丝子
、

玄参
、

桑枝
、

获冬
、

当归龙荟丸等
。

锥体外系神经症状严重者加用头皮针
，
隔

甘 �次
。

病情好转症状改善后
，
中药按养阴清

热解毒亏通腑利胆利尿兼活血化癣的治则继续

治疗
，

用药如天麦冬
、

黄精
、

茵陈
、
土获芬

、

银花
、

丹参
、

赤白芍
、

当归
、

红花
、

广郁金
、

金钱草
、

生大黄等
。

二
、

疗效观察
�

�一�治疗结果
�

本组 �例中有 �例已治

狞近 �年
，

病情持续保持缓解
，
从未复发

，
其

中 �例参加生产队务动
， �例上学

，
学习成绩

中上
。

、

�二�症状疗效分析
协

按上述方案 平均治

疗立抽�周后口秘减少
，
�周后全身痉寒停止

，

暑斜，注月清春雇改警
，
�月后四肢

一

肌紧张力

缓解
， 习� �月后四肢不自主震颤减少乃至消

失
�，
走路恢复正常

，
�月后恢复正常生活

，
半

年后语言清楚
。

�兰�竟膜色素环髓访检查
�

、

中西医结合

治疗半年至 �个月后开始部分消失
，
�年半后

检查尚未宪全消净
。

�

�四�血俏铜氧化酶活力和 粼 小时尿铜排

翘最髓访检查见表 �和表 �
。

妻 � 血清铜氧化降活力检查�光密度�

表 � �� 小时尿铜排泄量观察

�����年 �多月检查�

病例 �住院号 中药�青霉胺 �中药�停青霉胺 �周�

例一

例二

例三

例四

盛����

峨����

�寸���

心����

�工�微克八���毫升
���

� 。 微克八���毫升
���

�

�微克����毫升
���

�

�微克八。 ��毫升

���
�

�微克�����毫升
���

�

�微克���右�毫升
���

�

�微克����毫升

��导
�

�微克�����毫升

住
�

表内数字为 “ 小时尿愉排泄量�别 小时尿量

典 型 病 例

例例
�

二二 胡日�盛盛盛 ��� 〔 。

����

����������
。
����� ��

。

�����

例例三三 吐连����� �
。

���� �
。

������ �
。

����

��������
�

讼���� �心
。

������� ��
�

���
�

����

例例四四 ����扭扭 �
‘
���� �

。

������� �
�

�����

��������
。

����� ��
�

������� ��
，���

。

����

�����落��� �������

������
‘
���������

病病夙夙 住院号号 ��了� 年年 工口拍 年年 王朋。 年年 ����年年

例例一一 拐�召��� ���� �、 ���� �
。

����� �
。

叨叨

��������
�

���，��� ��
�

������ ��
。

����� ��
。

���
。

����

注
�

表中括弧内数宇为正琳对照

例二
�

住院号 如�况
，
姚孩

，

男
，
�� 岁

。

����年 ��岁�开 始因迁 延性肝 炎经 常求 医
。

����年 �月以
“
肾病

”
住某院 �周

，
症状难控制

， �个

月后复以
“
脑千脑炎

”
住某传染病院

。
����年 �月因流

涎
、

伸舌困难
、

构语不清
、

不能走路
，
至某院神经科

检查
，

诊断为肝豆状 核变性
，

用青霉 胺治疗
，
每天

���毫克
，
症状稍改警

，
但仍不能走路

，
全身乏力

，

卧床不起
。

千 �盯�年 � 月 ��日住本院儿科治疗 ‘

入院时患儿消瘦
，

卧床不起
，
四肢肌张力增强

，
不自

主颤动较多
，
伸舌

、

讲话均困难
，

流口涎
，
舌红

、

苔

薄白
，
肝肋下一抵 角膜色素坏朋显

，

血清铜氧化酶

活力�� 。舫 光密魔 �正常对照 。 �

���
，
诊断 为肝豆状

核变性
。

中医辨证属肝风内动
、

气血淤阻
、
络道不和

，

治以平肝煽风
、

化密和络
。

处方
�

把子 �克
，
菊花

�� 克
，
白羡菠�克

，
生南鼻�克

，
丹参 �克

，
赤白

芍各 �克
，

钩藤 ，克
，
营蒲 �� 克

。
同时用二疏基了二

酸钠静注 �疗程
，

继用青霉胺每日 �� 。 毫克
，
高蛋白

低铜饮食
，
饭后吞服半硫丸 �克

，
每日 �次

，
头皮针

隔 日 �次
。
�周后能张口伸苦

，
四肢肌张力逐渐恢复

正常
，
能起床跨步

‘ �月半后四肢颤动明显减少
，

中

药转为养阴清热解毒
、
通腑利胆利尿

，
佐以活血化密

。

处方
�

天麦冬各 导克
，

黄精 �克
，
土获等 ，克

，
丹参

�克
，

赤白芍各 �克
，
当归 �克

，
金钱草 �� 克

，
生大

黄，克
。
�个月后能步行

，
出院后继续门诊治疗

，
中

药养阴清热
、

通腑利尿
，

兼活血化淤
，
青霉胺朋。 毫

克
。
分 �次空脾口服

，

每周停服 �天
。

半年后回校学

匀
，

成绩中上
。
��� 。 年 �月检 查角膜色素坏部分消

失
，
血清铜氧化酶括力 �

�

似 光密度 〔正常对照 。 �

���
。

‘“ “�年 �月检查血清锡氧化酶活力 �� ”��步密度 �正

常对明 �
�

������
。

姗三
�
住院号奴“ �，

吕孩
，
女

，一�� 岁
。
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���� 年因溶血性贫血住某医院
，
出院后黄疽持续

�个月
。
����年 �� 月开始说话不清

，
走路易跌倒

，
流

口水较多
，
随后症状 逐渐加重

，
干 ����年 魂月在某

院神经科诊断为肝豆状核变性
，
用右旋青霉胺治疗

，

每

日 �。 。 毫克
，
未控制饮食

，
治疗过程中曾服中药

，
内

含虫类药娱蛤
、

全蝎
、

僵蚕
、

地龙等较多
，
病情继续

发展并恶化
。

于 ���� 年 �� 月 � 日住本院儿科
。
入院

时消瘦
，

面色晦暗
，
卧床不起

，
四肢僵直

，
呈阵发舞

蹈样指划动作
，
躯干抽搐频繁

，
表情十分痛苦

，

不能

言语
，

不能咀嚼
，
胃纳差

，
恶心

，
呕吐

，
常发生尿醋

留和便秘
， ·

神志清
，
脉滑数

，
舌红

、

苔黄腻
，
角膜色

素环明显
，

肝肋下约 �厘米
，
质硬

，
肝功能在正常范

围
，
血清铜氧化酶活力 �

�

�� 光密度�正常对照 �
�

���
。

中医辨证属肝凤内动
，

痰热郁结
。 一

先治以健脾利湿化

痰
。

处方
�

陈皮 �
�

�克
，
姜半夏 �克

，
获芬 �克

，
生

熟惹仁各 �克
，
砂仁 �克

，
炒谷麦芽各 �克

，
焦查曲各

，克
。

并加用头皮针
、

体针和水针抬疗
，
同时静注二

琉基丁 二酸 钠和细 胞色素��周
。

后用 青霉 胺每日

��。 毫克
，
分 �次空腹 口服

。

胃纳改善后中药转为养

阴清热
、

平肝熄风
。

处方
�

杭菊心 克
，
陈胆星 �克

，

桑麻丸 �克
，
远志肉 �克

，
钩藤 �克

，
白羡黎 �克

，

苍术 。 克
，
生石膏 �� 克

，
北沙参 �克

，

女贞子 ��克
，

获荃�克
，
丹参 �克

，
当归龙荟丸 ��克

。

症状逐渐

改善
，

抽搐停
，
四股强直消失

。
�个月后上肢能活动

，

能拿食物送进嘴
，
口涎明显减少

，
吞咽进步

。
�个半月

后出院继续 门诊 治疗
，
右旋盐 酸青霉 胺每日 ��� 毫

克
，
服 �天停 �天� 中药养阴清热解毒

、

通腑利胆利

尿
，
佐以活血化疲

。

基本方
�

天麦冬各 �克
，
黄精 �

克
，

生石膏�� 克
，
茵陈 �克

，
金钱草�� 克

，
土获等

�克
，
银花 �克

，
赤白芍各 �克

，
当归 �克

，
广郁金

�克
，
生大黄 �克

。

随证加减
。
�个月后能扶着步行

短距离
，
自拿汤匙进食

，
能发出简单语言

。
�个月后

、

生活能 自理
。
�年后各种 症状 全 消失

，
回校继续上

学
。
���。 年检查角 膜色素环 部分消失

。
����年 �月

检查血清铜氧化酶活力 �
�

��光密度 �正常对照 �
�

��

�
，
��

�

讨 论

本组 �例肝豆状核变性都没有及时诊断
，

确诊时离发病已有半年至 �年之久
，

病情由轻

发展到严重
。
诊断明确后都曾用青霉胺治疗半

年至 �� 个月
，

除 �例早期病例外
，

余 �例较

晚期的病例既没有使病情缓解
，

也没有防止发

展
。

其中有 �例在青霉胺治疗过程中
，
历时半

年
，
由轻症状发展到卧床不起

。

影响疗效的原

因可能与青霉胺的剂量
、

没有禁食高铜类食物

和使用高铜类中药等有关
。

青霉胺治疗是利用

络合剂驱铜
，

促进尿铜排泄
，

其 疗效已 有定

论
，
临床上起到改善症状

，
病理上起到减轻病

变的作用沙
�
但对晚期病人

，
文献报道青霉胺

效果欠佳���
。

这反映青霉胺这种驱铜疗法有一

定的局限性
。

本组 �例均经中西医结合治疗
，

其中有 �例已治疗近 �年
，、

病情保持缓解
，
过

着正常生活
。
�例卧床不起的重症病例经治疗

�个月后病情基本缓解
。

从中西医结合治疗前

后的临床表现的对比看
，
效果是明显的

。

肝豆状核变性是代谢性肝病
，
铜代谢障碍

是本病的病理基础
。

患者肝脏合成血清铜蓝蛋

白的功能差
〔�，，

铜与白蛋白疏松结合易于游离

沉积于组织 ， 同时患者的肝脏通过胆汁排铜也

减少
�“ ’ ，

铜滞留在肝脏
，

后者受损
，

发展成肝

硬化
。

游离铜在肝脏内淤结达到饱和状态后
，

大量释放入血
，

引起红细胞受损
，
发生溶血性

贫血
。

游离铜释放入血
，
进而侵人脑组织

，

脑组

织受损
，

特别是脑基底核受损到一定程度
，
临

床上才出现神经症状
。

早期神经症状常见的有

构语不清
、

流 口涎
、

口不能闭
、

手指 写字乏

力
、

步态不稳等
，
有的有精神状态的改变

� 随

后出现四肢不自主震颤
、

肌张力强直性增高等

锥体外系症状
� 随着病情发展

，

震颤幅度由细

变粗大
，
作随意动作时加重

，
四肢或躯千舰阵

发痛性痉挛�如例三�
。

目前对本病尚无根治办

法
。

减少铜从肠内吸收和驱除体内蓄积的铜以

维持体内铜代谢的负平衡
，

是饮食控制和青霉

胺治疗能起的作用
。

治疗上如能促进肝脏提高

铜蓝蛋白的合成和增加胆汁中铜的排泄
，
则将

能起到更积极的治疗作用
，

加速病情缓解
。

为

此我们在控制饮食和青霉胺治疗的同时重用中

医中药的治疗
。

中医辨证施治着重掌握病情的规律性
。

上

述常见的流涎
、

吞食困难
、

便秘
、

舌红苔黄
、

脉弦数等均为里热重
、

肝阴不足的见证 � 而四

肢颤动
、

构语不清等见证皆 归于 肝风 内动
。



�吕
�

�总右�吕�

《 内经乡云
� “
诸风掉眩

，

皆属于肝
。 ”
我们对本

病以肝凤论治
，
一般的治则 是养

�

阱清 热以乎
�

奸
。

�

对有早期神经症状的病例洽以养阴柔肝熄
�

凤肺经症状改善后以养阴清热
、

通腑利尿
、

颧
化癖继续治疗

。

对锥体外系神经症状严重

的殆以乎肝熄风
、

祛风通络
，

并加头针
、

体

杯
、

水针洽疗
。

通过本组 �例的临床疗效来

着
，�

冲西窿结合治疗比单独用青霉胺治疗要好

得多
。

针刺疗法和中药辨证施治是否能提高肝

胜合成铜蓝蛋白的功能和促进奸胆汁的排铜�

从我们已治疗近 �年的 石例中
，
初步观察到血

清铜斌化酶活力在治疗过程中有遂步升高的现

象
�
青霉胺和中药联合治疗时尿铜量的排出是

�妨��妇�仓微克��� 小时
，
中药使尿铜的排泄

增加
。

有报道中药通腑剂能抑制肠道对铜的吸

收
‘��，

中 医 辛
�

志
，

这些方面尚待继续观察
。
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初诊
�

患者因骑自行车不慎摔倒在道边
，

被篙茬

子扎伤右脸颊
，
流血不止

，

经公社卫生院手术
，
取出

召厘米的着茬一根
，
常规消毒后 ‘ 将创口缝合

。
�天后

，

创口化脓
，
在卫生院又经手术 �次

，

换药 ��个月仍无

效果
，
于 ��阳年 了月 �� 日来诊

。

�

检查
�

右面颊地仓穴处
，
有一个 �� �厘米的紫暗

色四陷疮口
，
窦道斜向下关穴方向

，
以探针探之

，
约

有 �厘来深
，
有清水样脓汁

，
淋漓不断

。

余疏补气养血
、

祛癖生新之汤药
，
配以白降丹药

条��， �厘米长擂入窦道
，
敷二味拔毒膏娜

，
用无菌纱

布贴盖
。

偏 加 天
，
换白降丹药条 �次

。

处方
�

黄蔑肋克
，
白参

、

白术
、

当归
、
川芍

、
猫

眼草
、
炙甘草

、

熟地各 �� 克
，
娱蛤�条

。
水煎服

，
每

日 �剂
。

二诊��月 �� 日�
�
患 者 共 插白降丹药条 �次

，

�

服中药 ��剂
，

从疮 口脱出 �厘米长的 �条灰色管状

腐肉后
，
又流出 �厘米长的黑色篙茬 �条

。

疮口由紫

暗转红活
。
改换生肌散药条���

，
仍敷二味拔毒膏

，
每

日 �次
。

向时服汤药
�

黄蔑 ��克
，
白参

、

当归
、

川弯
、

熟他
、

获芬
、

炙

甘章各 �� 克
。

水煎服
，
每日 �剂

。

三诊�� 月 � 日�
�

经过一个多月的治疗
，
疮口肉

芽组织呈现红活
，

窦道明显变浅
，
但清水样脓汁

，
反

在进食时增加
。
窃思之

，
此是由唾液腺外伤

，

改道外

流
，
故每在进食时流出大量唾液

，
影响愈合

。
为了使

唾液流人口腔
，
在局麻下

，
从疮 口肉茅组织新生处

，

以手术缝针穿人
，

透过颊粘膜
，
造成人工开 口

，
使唾

液重新流人口腔
，

继续换生肌散药条
，
敷二味拔毒膏

，

每 日 �次� 同时内服八珍汤加黄茂
、

猫眼草
、

娱蛤等
。

患者共擂白降丹 �次
，
生 肌散药条��次

，
服中

药 ��剂
，
疮口已告痊愈

。

随访 �年无复发
。

注
�
���白降丹药条�师授方�组成

�

火硝
、

皂矾
、

食盐

各�� 克
，
姗砂

、

胆矾
、

白矾各 �� 克
，
水银 �� 克

，
按炼丹

法
，
制成降丹

�

取白降丹粉 �� 克
，
新大米饭�� 克

，
混合研

如泥状
，
搓成火柴杆样粗细的条

，
朋干备用

。

���二味拔毒膏�
《
医宗金鉴

》
方�组成

�
白矾

、

雄黄等份
，

冰片少许
，
凡土林调成膏

。

���生肌嵌药条
�见

《 中药成药制剂手册
》 ��


