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败的病例等［７］，在心胸外科手术中应用已较为成熟，在呼吸介

入手术治疗中应用较少。ＥＣＭＯ在支气管镜下介入手术过程
中起到了稳定循环、血氧的作用，避免了手术过程中出现呼吸

衰竭、窒息的风险，安全可行［８９］，但目前仍缺乏大规模的临床

试验，国内外报道尚处于探索阶段。在ＥＣＭＯ支持下置入Ｔ管
治疗上气道重度狭窄手术尚无相关报道。

采用ＶＶＥＣＭＯ模式辅助下经可弯曲支气管镜介入治疗
声门下气道重度狭窄并置入 ＭｏｎｔｇｏｍｅｒｙＴ管，可解决氧合及
ＣＯ２潴留问题，且无需进行气管插管，即无需担心通气问题，又
可避免自主呼吸及咳嗽反射干扰操作，为手术提供更大的操作

空间。术中需严密监测动脉血压、血氧饱和度、心率、脑电图、

血气分析、血常规及瞳孔变化等指标，防止血栓形成的同时尽

量减少抗凝药物使用，避免手术操作中大量出血，故需严密监

测凝血功能。手术结束后，评估患者生命体征、血气分析、血常

规、凝血功能、尿量等指标均大致正常，为防止撤除ＥＣＭＯ后自
主呼吸恢复过程中通气不足，在Ｔ管内经口置入气管插管辅助
通气后撤除ＥＣＭＯ，术后观察无出血、血肿、血栓形成、感染等
并发症发生，且自主呼吸恢复后即可撤除气管插管呼吸机辅助

通气。

脑外伤术后气管切开易出现肉芽增生及气道软化从而导

致上气道重度狭窄，同时易反复感染合并呼吸衰竭，ＥＣＭＯ技
术在此类患者呼吸内镜介入诊疗过程中对保障术中患者安全

有一定的临床应用价值，可减轻麻醉医师及手术医师的负担，

保障患者手术过程的安全，为危重症、插管困难或操作空间小

的患者行呼吸介入治疗提供新选择。但 ＥＣＭＯ技术有一定的
局限性，如需配备昂贵的设备及专业体外循环管理医护团队、

费用相对较高等，若操作不当可能出现插管局部血肿、肢体缺

血坏死、感染、出血、血栓形成等并发症，因此，临床需加强ＥＣＭＯ

人才培养及医疗资源投入，严格把握应用指征，术中严密监测

生命体征、血气分析、凝血功能、血常规、尿量等指标变化，撤机

前做好评估，术后观察自主呼吸情况，最好予以机械通气续贯

治疗后再逐步恢复自主呼吸。

参 考 文 献

［１］ＳｔａｕｆｆｅｒＪＬ，ＯｌｓｏｎＤＥ，ＰｅｔｔｙＴＬ．Ｃｏｍｐｌｉｃａｔｉｏｎｓａｎｄｃｏｎｓｅｑｕｅｎｃｅｓｏｆ
ｅｎｄｏｔｒａｃｈｅａｌｉｎｔｕｂａｔｉｏｎａｎｄｔｒａｃｈｅｏｔｏｍｙ．Ａｐｒｏｓｐｅｃｔｉｖｅｓｔｕｄｙｏｆ１５０
ｃｒｉｔｉｃａｌｌｙｉｌｌａｄｕｌｔｐａｔｉｅｎｔｓ［Ｊ］．ＡｍＪＭｅｄ，１９８１，７０（１）：６５７６．

［２］蔡博，张云辉．良性气道狭窄的研究现状与进展［Ｊ］．中国医药科学
２０２０，１０（１７）：６６６９，７３．

［３］官莉，高宝安，张彩云．硅酮支架治疗气道狭窄／气道瘘７６例临床
分析［Ｊ］．临床内科杂志，２０２０，３７（７）：５１６５１８．

［４］ＷｕＦ，ＹａｏＹ，ＧｕＹ，ｅｔａｌ．ＡｐｐｌｉｃａｔｉｏｎｏｆＭｏｎｔｇｏｍｅｒｙＴＴｕｂｅ
ＰｌａｃｅｍｅｎｔｉｎＴｒｅａｔｉｎｇＣｏｔｔｏｎＭｙｅｒⅣ ＳｕｂｇｌｏｔｔｉｃＡｉｒｗａｙＡｔｒｅｓｉａａｆｔｅｒ
ＢｉＬｅｖｅｌＡｉｒｗａｙＲｅｃａｎａｌｉｚａｔｉｏｎ［Ｊ］．ＣｏｍｐｕｔＭａｔｈＭｅｔｈｏｄｓＭｅｄ，２０２１，
２０２１：５５１７５３６．

［５］ＧａｌｗａｙＵ，ＺｕｒａＡ，ＫｈａｎｎａＳ，ｅｔａｌ．Ａｎｅｓｔｈｅｔｉｃｃｏｎｓｉｄｅｒａｔｉｏｎｓｆｏｒ
ｂｒｏｎｃｈｏｓｃｏｐｉｃｐｒｏｃｅｄｕｒｅｓ：ａｎａｒｒａｔｉｖｅｒｅｖｉｅｗｂａｓｅｄｏｎｔｈｅＣｌｅｖｅｌａｎｄ
Ｃｌｉｎｉｃｅｘｐｅｒｉｅｎｃｅ［Ｊ］．ＪＴｈｏｒａｃＤｉｓ，２０１９，１１（７）：３１５６３１７０．

［６］岳红丽，王娟，裴迎华，等．声门下气管狭窄患者ＭｏｎｔｇｏｍｅｒｙＴ管植
入术的麻醉管理［Ｊ］．国际呼吸杂志，２０２０，４０（６）：４５０４５４．

［７］梁茜茜，王宝玉，刘畅．体外膜肺氧合联合经皮冠状动脉介入抢救
急性心肌梗死后心脏骤停患者临床结局的影响因素分析［Ｊ］．中国
医药，２０２１，１６（２）：１８３１８７．

［８］ＹｅｈＹＴ，ＬｉｕＣ，ＴｓａｉＨＬ，ｅｔａｌ．Ａｃｏｍｂｉｎａｔｉｏｎｏｆｔｒａｃｈｅｏｐｌａｓｔｙａｎｄ
ｔｒａｃｈｅａｌｓｔｅｎｔｉｎｇｉｓａｎａｃｃｅｐｔａｂｌｅｍｅｔｈｏｄｏｆｔｒｅａｔｉｎｇｓｅｖｅｒｅｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ
ｔｒａｃｈｅｏｂｒｏｎｃｈｉａｌｓｔｅｎｏｓｉｓｕｎｄｅｒｅｘｔｒａｃｏｒｐｏｒｅａｌｍｅｍｂｒａｎｅｏｘｙｇｅｎａｔｉｏｎ
［Ｊ］．ＪＰｅｄｉａｔｒＳｕｒ，２０１９，５４（１２）：２４９２２４９７．

［９］ＹｕＷ，ＺｈｏｕＰＣ，ＣｈｅｎＫＬ，ｅｔａｌ．Ｂｒｏｎｃｈｏｓｃｏｐｙｇｕｉｄｅｄｉｎｔｅｒｖｅｎｔｉｏｎ
ｔｈｅｒａｐｙｗｉｔｈｅｘｔｒａｃｏｒｐｏｒｅａｌｍｅｍｂｒａｎｅｏｘｙｇｅｎａｔｉｏｎｓｕｐｐｏｒｔｆｏｒａｄｖａｎｃｅｄ
ｃａｎｃｅｒｍｅｔａｓｔａｓｉｓｔｏｔｈｅｃｅｎｔｒａｌａｉｒｗａｙ：ａｃａｓｅｒｅｐｏｒｔ［Ｊ］．Ｍｅｄｉｃｉｎｅ，
２０２０，９９（１１）：ｅ１９４８８．

（收稿日期：２０２１０８２３）

（本文编辑：周三凤）

［ＤＯＩ］１０．３９６９／ｊ．ｉｓｓｎ．１００１９０５７．２０２２．０６．０２２

ｈｔｔｐ：／／ｗｗｗ．ｌｃｎｋｚｚ．ｃｏｍ／ＣＮ／１０．３９６９／ｊ．ｉｓｓｎ．１００１９０５７．２０２２．０６．０２２

·病例报告·

Ｇｉｔｅｌｍａｎ综合征合并亚临床甲状腺功能减退症一例

王娜娜　李雪锋　黄浩　陈新河

基金项目：湖北省知识创新专项（自然科学基金）（２０１８ＣＦＢ６１０）

作者单位：４２０３０２湖北省十堰市太和医院（湖北医药学院附属太和

医院）内分泌风湿科（王娜娜、李雪锋），防保感控处（陈新河）；湖北省天

门市第一人民医院风湿免疫科（黄浩）

通讯作者：陈新河，Ｅｍａｉｌ：ｃｈａｉｎ０７１６＠１６３．ｃｏｍ

［关键词］　Ｇｉｔｅｌｍａｎ综合征；　低钾血症；　甲状腺功能减退综合症
［中图分类号］　Ｒ５９６．１；Ｒ５８１．２　　　　［文献标识码］　Ｂ

　　患者，女，４２岁，因“间断乏力５年，加重１０天”于２０１９年
３月９日入院。患者５年前无明显诱因出现全身乏力，每２０天
发作１次，发作后上楼困难，伴恶心、纳差，无恶心、呕吐及头

晕、意识障碍，于外院查电解质提示血钾偏低（具体数值不详），

予以输液补钾治疗１天后症状好转，出院后患者间断补钾治

疗，感觉乏力时自行服用氯化钾缓释片（具体剂量不详），近半

年未坚持服用。入院前１０天患者再发上述症状，来我院门诊查

电解质：钾２．６３ｍｍｏｌ／Ｌ（３．５０～５．３０ｍｍｏｌ／Ｌ，括号内为正常参考

值范围，以下相同），钠１３０．２ｍｍｏｌ／Ｌ（１３７．０～１４７．０ｍｍｏｌ／Ｌ），

氯７８．０ｍｍｏｌ／Ｌ（９９．０～１１０．０ｍｍｏｌ／Ｌ），钙２．１８ｍｍｏｌ／Ｌ（２．１１

～２．５２ｍｍｏｌ／Ｌ），镁０．４６ｍｍｏｌ／Ｌ（０．７５～１．０２ｍｍｏｌ／Ｌ），以“电
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解质紊乱”收入十堰市太和医院内分泌风湿科。既往无特殊病

史。入院体格检查：体温３６．５℃，脉搏１１５次／ｍｉｎ，呼吸２０次／ｍｉｎ，
血压１１８／８５ｍｍＨｇ，身高１６０ｃｍ，体重４６ｋｇ，ＢＭＩ１８．０ｋｇ／ｍ２，正
力体型，左侧肢体肌力２级，右侧肢体肌力２＋级，余无异常。入
院实验室检查：血常规、血生化全项（肝肾功能、血脂、血糖、电

解质等）、性激素六项（雌二醇、孕酮、睾酮、催乳激素、促黄体生

成激素、促卵泡生成激素）、皮质醇节律（皮质醇 ８ａｍ、皮质醇
４ｐｍ、皮质醇０ａｍ）、促肾上腺皮质激素（ＡＣＴＨ）水平等均正常；血气
分析：ｐＨ７．５２（７．３５～７．４５）、动脉血二氧化碳分压２５．６０ｍｍＨｇ
（３５．２５～４５．００ｍｍＨｇ）、血浆乳酸３．５０ｍｍｏｌ／Ｌ（０．３６～１．２５ｍｍｏｌ／Ｌ），
剩余碱未见异常；甲状腺功能：促甲状腺素（ＴＳＨ）８．５１２ＭＩＵ／Ｌ
（０．２５０～５．５００ＭＩＵ／Ｌ），血清三碘甲状腺原氨酸（ＴＴ３）、甲状腺素
（ＴＴ４）、游离三碘甲状腺原氨酸（ＦＴ３）、游离甲状腺素（ＦＴ４）、甲
状腺球蛋白抗体（ＴＧＡ）、甲状腺过氧化物酶抗体（ＴＰＯＡｂ）均未
见异常；血电解质：血钙１．８１ｍｍｏｌ／Ｌ（２．１１～２．５２ｍｍｏｌ／Ｌ）、血
钾 ２．９４ｍｍｏｌ／Ｌ（３．５０～５．３０ｍｍｏｌ／Ｌ）、血氯９２ｍｍｏｌ／Ｌ（９９～
１１０ｍｍｏｌ／Ｌ）、血镁０．４３ｍｍｏｌ／Ｌ（０．７５～１．０２ｍｍｏｌ／Ｌ）、血碳酸
氢根３２．１ｍｍｏｌ／Ｌ（２１．４～２７．３ｍｍｏｌ／Ｌ）；２４ｈ尿电解质：２４ｈ尿钾
３０．１６ｍｍｏｌ／ｄ（５１．００～１０２．００ｍｍｏｌ／Ｌ）、２４ｈ尿钙 ２．２８ｍｍｏｌ／ｄ
（２．５０～７．５０ｍｍｏｌ／Ｌ）；立位肾素２６．７４ｎｇ·ｍｌ－１·ｈ－１（０．１０～
６．５６ｎｇ·ｍｌ－１·ｈ－１）、立位血管紧张素 ３０．８７ｎｇ·ｍｌ－１·ｈ－１

（０．１０～６．５６ｎｇ·ｍｌ－１·ｈ－１），立位醛固酮２５１．６ｐｇ／ｍｌ及醛固
酮肾素比值（ＡＲＲ比值）未见异常。心电图检查示：窦性心动过
速；甲状腺彩超示：甲状腺回声不均、颈部淋巴结未见肿大；肝

胆脾彩超示：中重度脂肪肝、胆囊壁毛糙，脾、门静脉未见明显

异常，胰腺未见明显异常，腹膜后未见明显肿块；肾动脉彩超

示：双肾小结石，肾动脉未见明显异常；胸部ＣＴ检查示：心肺膈
未见显著病变；双侧肾上腺平扫ＣＴ检查未见明显异常；２０１９年
３月３０日行目标区域及高通量基因测序提示：检测到ＳＬＣ１２Ａ３
基因突变位点为杂合突变，变异信息为杂合ＮＭ＿０００３９３：ｅｘｏｎ１５：
ｃ．Ｃ１８４４Ｔ：ｐ．Ｓ６１５Ｌ；ｄｂＳＮＰ为 ｒｓ７７９１６０６７７，考虑为疑似致病突
变，结合患者临床表现及实验室检查结果诊断为 Ｇｉｔｅｌｍａｎ综合
征（ＧＳ）合并亚临床甲状腺功能减退症（简称甲减）成立。住院
期间给予患者氯化钾缓释片每次１ｇ、每天５次口服，门冬氨酸
钾镁片每次２片、每天３次口服。患者治疗９天后出院，出院时
复查血钾、血镁均为正常范围。患者出院后规律服用氯化钾缓

释片每次１．５ｇ、每天３次口服，门冬氨酸钾镁片每次２片、每天
３次口服，出院１个月及３个月后动态复查血钾及血镁水平均
处于正常范围。

讨　　论
ＧＳ是一种遗传性肾小管疾病，由 Ｇｉｔｅｌｍａｎ等［１］在１９６６年

首次报道命名，典型的临床表现包括低血钾、低血镁、低血氯、

低尿钙、偏低血压和肾素血管紧张素醛固酮系统（ＲＡＡＳ）活性
增高（５低１高），其中低血镁、低尿钙对诊断 ＧＳ具有一定特征
性，对于青少年或成年起病，表现为代谢性碱中毒、血压正常的

低钾血症、低镁血症或低尿钙症患者，应高度考虑 ＧＳ可能，同
时血镁水平有助于判断 ＧＳ患者的病情严重程度）［２］。当患者
无明显的低血镁、低尿钙症状时，ＧＳ需与Ｂａｒｔｔｅｒ综合征（ＢＳ）相
鉴别，两者遗传学基础不同，ＧＳ为染色体１６ｑ１３的 ＳＬＣ１２Ａ３基
因突变［３］，而ＢＳ为 ＣＬＣＮＫＢ基因突变［４］。１９９６年 Ｓｉｍｏｎ等［５］

首次确认ＳＬＣ１２Ａ３基因突变导致ＧＳ，迄今为止已经发现有１００
多个突变基因与ＧＳ有关［６］。ＳＬＣｌ２Ａ３基因突变导致肾脏远曲
小管对钠氯的重吸收障碍，从而引发低血容量、ＲＡＡＳ激活，导
致电解质紊乱及酸碱失衡。

ＧＳ进展缓慢，一般预后良好，多数患者肾功能正常，极少数
发展为肾功能不全，但误诊、漏诊的患者可死于严重电解质紊

乱、肾衰竭和感染，有因 ＧＳ导致肾衰竭接受腹膜透析、肾移植
的报道［７］。临床治疗ＧＳ以纠正电解质紊乱为主，但因肾小管
功能异常，纠正较为困难［８］。治疗目标为血钾≥３．０ｍｍｏｌ／Ｌ及
血镁≥０．６ｍｍｏｌ／Ｌ。保钾利尿剂安体舒通可有效升高血钾水
平，但长期使用可导致月经紊乱及乳腺增生［９］。Ｓｉｍｏ等［１０］发

现ＳＬＣ１２Ａ３基因ｃ１４５６Ｇ＞Ａ核苷酸突变可影响甲状腺功能，存
在该突变时，患者可伴有亚临床甲减或甲状腺自身抗体阳性。

本例患者基因检测确诊ＧＳ，同时甲状腺功能检查结果提示亚临
床甲减，应考虑 ＧＳ存在新核酸突变，导致合并甲状腺功能异
常，需进一步对基因突变精细分型。患者伴有甲减但心电图提

示心动过速，导致临床表现进一步复杂，其诊治经过提示：（１）对
于不可解释的电解质紊乱，应注意考虑是否存在基因异常导致

的系统性疾病；（２）对于多种电解质紊乱，除常规检查外，医疗
机构外的第三方基因检测在罕见病的精准诊断亦有重要作用，

应作为重要的诊疗资源予以高度重视；（３）该患者存在甲减，如
采用甲状腺素治疗，会导致心动过速与低钾血症进一步加重，

甚至可导致致命性低钾引发心脏骤停，临床应予以重视。
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