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弛程度的异常与ＦＴ３的改变有关
［８］。血管内皮细胞功

能障碍既可导致血流动力学障碍，也可以导致 ｅＧＦＲ
下降和蛋白尿。本研究结果提示，ＦＴ３及ＴＴ４均为ｅＧＦＲ
下降的独立危险因素，且存在负相关关系，ＦＴ３为蛋白
尿的独立危险因素，呈负相关关系。与上述作者研究

结论一致。

此外，本研究ＣＫＤ组患者 ＴＳＨ高于 ＮＣＫＤ组，但
ＴＳＨ并非ＣＫＤ的独立危险因素，可能原因包括（１）研
究对象年龄较大，垂体ＴＳＨ细胞对甲状腺激素变化的
敏感性降低，ＦＴ３在正常范围内的降低不足以使 ＴＳＨ
细胞兴奋，表明其下丘脑垂体甲状腺轴存在不同程
度的功能障碍。（２）ＦＴ３对中枢及外周组织中 ＴＳＨ的
反馈作用不同，可能与中枢和外周组织中甲状腺激素

受体亚型及５脱碘酶的表达存在差异有关［９］。（３）ＴＳＨ
受体基因多态性也会导致ＦＴ３与ＴＳＨ之间的关系发生
改变［１０］。但其确切机制仍未清楚。

上述资料提示不同甲状腺激素水平变化对 ＣＫＤ
的影响可能存在差异。ＴＴ４主要影响 ｅＧＦＲ，而 ＦＴ３对
ｅＧＦＲ及蛋白尿均产生影响。正常偏低的甲状腺功能
可能是ＣＫＤ发病的危险因素。临床上常见到血肌酐
水平升高及 ｅＧＦＲ下降的甲减患者，通过补充甲状腺
激素治疗，甲状腺功能恢复正常后肾功能也相应改善。

提示甲状腺功能可能与ＣＫＤ相关，与甲状腺功能相关
的ＣＫＤ可能主要影响ｅＧＦＲ，并有一定的可逆性。

本研究未设立健康对照组，且为回顾性分析，难免

出现选择性偏倚；未选择 ＡＣＲ而以蛋白尿为 ＣＫＤ诊
断指标，可能导致ＣＫＤ的检出率偏低。由于现有措施

延缓或阻止ＣＫＤ进展的效果有限，本研究发现，ＴＴ４主
要影响ｅＧＦＲ，而ＦＴ３对ｅＧＦＲ及蛋白尿均产生影响，提
示关注Ｔ２ＤＭ伴ＣＫＤ患者甲状腺激素的变化，对于延
缓或阻止其ＣＫＤ的进展可能有一定的积极作用。
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血色病合并心力衰竭一例
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［关键词］　血色病；　心力衰竭；　皮肤色素沉着

　　患者，男，３０岁，因“活动后心悸、气喘两年，加重１周”于
２０１７年１０月１９日入院。患者两年前开始出现发作性心悸和
气喘，活动后加重，伴夜间发作性呼吸困难，近１周自觉心悸、
气喘加重，伴腹胀不适，遂来我院就诊，门诊以“扩张型心肌病”

收入院。既往有“麻疹”病史６年，未予重视，未至医院诊治；吸
烟史８年，每天约２０支；饮酒史７年，平均每日２５０ｍｌ；已婚，自
诉有“无精”情况存在、无性功能。入院体格检查：Ｔ３６．４℃，
Ｐ６８次／分，Ｒ２０次／分，Ｂｐ８８／５２ｍｍＨｇ，发育正常，意识清晰，
全身皮肤灰暗、色黑，面部可见暗褐色斑点，心界向左下扩大，

心率６８次／分，律不齐，腹平软，肝脾肋下未触及，双肾区无压
痛和叩击痛，双下肢中度凹陷性水肿。入院后完善相关检查：

血常规：ＷＢＣ计数 １０．６４×１０９／Ｌ（括号内为正常参考值范
围，以下相同，３．５～９．５×１０９／Ｌ），ＲＢＣ计数 ３．９９×１０９／Ｌ
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（４．３～５．８×１０１２／Ｌ）；肌钙蛋白１０．０４ｎｇ／ｍｌ（＜０．０１ｎｇ／ｍｌ）；肝
功能：总胆红素２１．０μｍｏｌ／Ｌ（３．２～１７．１μｍｏｌ／Ｌ），ＡＬＴ５６Ｕ／Ｌ
（５～３５Ｕ／Ｌ），ＡＳＴ８４Ｕ／Ｌ（８～４０Ｕ／Ｌ）；空腹血糖１０．１８ｍｍｏｌ／Ｌ
（３．９０～６．１０ｍｍｏｌ／Ｌ）；甲状腺功能：游离三碘甲腺原氨酸（ＦＴ３）
２．８０ｐｍｏｌ／Ｌ（３．８～５．６ｐｍｏｌ／Ｌ），血清游离甲状腺素（ＦＴ４）
７．８２ｐｍｏｌ／Ｌ（７．９０～１７．００ｐｍｏｌ／Ｌ）；铁蛋白测定 ＞２０００ｎｇ／ｍｌ
（１３～１５０ｎｇ／ｍｌ），转铁蛋白：１．３３ｇ／Ｌ（２．００～３．６０ｇ／Ｌ）；性激
素：睾酮１９．９８ｎｇ／ｄｌ（２６０．００～１２５０．００ｎｇ／ｄｌ），孕酮１．８６ｎｇ／ｍｌ
（０．２６～０．５４ｎｇ／ｍｌ）；血红蛋白、促甲状腺激素（ＴＳＨ）、肾功能、
电解质、自身免疫抗体谱检查结果正常。影像学检查结果：心

脏彩超：全心增大，左心房前后径４３ｍｍ，左心室舒张末期前后
径６１ｍｍ，右心室前后径２６ｍｍ，左右径６３ｍｍ，室壁不厚，左右
心室运动幅度普遍显著降低，右室侧壁中上段厚约３～４ｍｍ，心
尖段室壁壁明显变薄，厚约１ｍｍ，二尖瓣前叶瓣尖闭合错位，三
尖瓣环扩张约４３ｍｍ，二、三尖瓣大量返流，全心功能低下（右心
为著），左心室射血分数（ＬＶＥＦ）２４％ ～２７％，肺动脉收缩压
（ＰＡＳＰ）２１ｍｍＨｇ。其心脏超声结果显示患者全心扩大，右心室
明显，且右心室心肌变薄明显。腹部超声检查结果示：淤血肝，

胆囊壁水肿，腹腔积液（深约７９ｍｍ），胰腺、脾脏、双肾未见明
显异常。结合该患者面部斑点（自诉数年前麻疹所致），有心

脏、肝脏损害和血糖偏高、性功能异常的情况，初步诊断为血色

病（ＨＣ）。该病确诊依赖基因检测或肝脏病理检查，但本院无
法行基因检测，且由于患者血压低、存在心律失常，肝脏穿刺风

险极大，告知家属相关风险后，家属拒绝。虽未确诊，但结合患

者的临床表现及辅助检查，且既往无输血史，仍考虑遗传性血

色病的可能性大。患者心脏基础情况差，随后出现明显肝肾功

能损害、电解质紊乱、恶性心律失常和凝血功能障碍，予减轻心

脏前后负荷、抗凝、抗心律失常、保肝、护肾等对症治疗后效果

不佳，于２个月后死亡。
讨　　论
ＨＣ是体内铁代谢紊乱的一种代谢性疾病，根据发病原因

可分为原发性血色病（ＨＨ）和继发性血色病［１］。ＨＨ又称遗传
性血色病，是常染色体隐性遗传病，ＨＨ患者基因中最常见的致
病突变是ｐ．Ｃ２８２Ｙ和ｐ．Ｈ６３Ｄ突变［２］。ＨＣ的地理分布呈世界
性，但主要集中于北欧地区，我国较少见［３］。主要发病机制为

染色体上的基因突变导致肠道吸收过量的铁，从而致使基质细

胞破坏、纤维组织增生及脏器功能障碍，使铁易被心肌细胞、胰

岛细胞和肝细胞吸收［４］，继而导致不同脏器出现退行性变、纤

维化、代谢和功能失调。本例患者因心悸和气喘入院，出现心

力衰竭、肝脏受损、血糖及性功能异常，与过多铁沉积在心脏、

肝脏和内分泌腺引起多脏器组织损害相关。继发性血色病常

见于长期贫血、需反复输血的患者，多数是治疗时吸收和输注

过多的铁，造成铁负荷增加，大多不伴有脏器的实质性损害，相

对于ＨＨ较为少见［５］。

ＨＣ涉及多器官、多系统的损害，最典型的临床表现包括肝
硬化、继发性糖尿病、皮肤色素沉着及心脏损害，但随着对疾病

认识的增加及早期发现，出现上述症状的患者相对减少。心脏

疾病方面，严重的患者可出现心律失常、扩张型心肌病或限制

型心肌病，发展至终末期会出现进行性和难治性心力衰竭［６］。

本例患者全心扩大，反复出现心悸和胸闷，病程中出现恶性心

律失常，最终因难治性心力衰竭合并多脏器衰竭而死亡。关节

病已被认为是ＨＣ的关键特征性病变，最常见的症状和体征包
括慢性疲劳、关节痛和肝脏肿大［７］。随着人们对 ＨＨ认识的提
高，大多患者在体检时即被检测出血清转氨酶或血清铁蛋白

（ＳＦ）升高，在未出现明显症状前即被早期诊断，极大降低了ＨＨ
的发病率和死亡率［５］。虽然血清铁蛋白升高是诊断铁过量的

必要条件，但不是充分的先决条件。肝脏病理检查发现肝
!

铁

沉积是诊断 ＨＨ的金标准，但随着基因检测的出现，约９０％的
患者可检测出染色体６号上的 ＨＦＥ基因存在 Ｃ２８２Ｙ的突变，
因此，目前肝脏病理检查已被ＤＮＡ检测取代。

ＨＨ的治疗方法主要是通过静脉放血增加红细胞生成，随
后从肝脏（铁的主要存储位置）中去除铁，使储存铁被耗尽起到

治疗作用。现大多专家建议 ＨＨ患者 ＳＦ的正常范围为
５０～１００μｇ／Ｌ，放血方案应根据患者体内铁负荷程度及时调整。
放血治疗可使患者皮肤色素沉着和疲劳得到一定的改善，但其

关节病、性腺功能减退、糖尿病和肝硬化等器质性病变并不会

通过治疗而发生逆转［１］。继发性血色病和存在放血禁忌或不

能耐受放血治疗的患者通过持续静脉输注给予抗坏血酸盐和

去铁胺是治疗其铁过载的有效且安全的手段。去铁胺是一种

螯合剂，与血浆或细胞中的三价铁离子形成螯合物并通过尿液

和粪便排泄出来，从而起到治疗的作用。间隔６周重复给予去
铁胺是螯合疗法的必要条件。当患者出现肝硬化、糖尿病、心力

衰竭、关节炎等器官功能受损时，静脉放血疗法和去铁胺治疗效

果并不显著，相关并发症的对症治疗较为多见［７］，但一般疗效欠

佳。本例患者入院后予以减轻心脏负荷、抗心律失常及保肝、护

肾等治疗后，治疗效果仍不显著，预后较差。

ＨＣ在我国发病率低，且起病隐匿，无临床表现的患者总体
生存率与一般人相似，但当其出现糖尿病、肝功能不全或心力

衰竭等并发症时，静脉放血及去铁胺疗效不佳，死亡风险较高，

存活时间约为４～５年。因此，早期诊断和及时的正确治疗可提
高ＨＣ患者生存质量，延长其存活时间，临床医师需引起重视。
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