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［摘要］ 　 肝豆状核变性又称 Ｗｉｌｓｏｎ 病，是一种常染色体隐性遗传病，是 １３ 号染色体长臂上的

ＡＴＰ７Ｂ 基因突变致使铜转运 Ｐ 型 ＡＴＰ 酶功能障碍，进而造成体内铜大量蓄积，导致全身多脏器受

损，以肝脏和神经系统受累最为多见。 早期诊断并及时启动驱铜治疗，患者可获得不亚于健康人

的预期寿命和生活质量。 然而本病临床表现多样，缺乏特异性体征及诊断指标，故早期诊断较为

困难。 关于 Ｗｉｌｓｏｎ 病诊断和治疗的研究不断深入并取得了一定的进展。 本文将结合新近国内外

指南和研究报道，对 Ｗｉｌｓｏｎ 病的诊疗进展进行综述。
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　 　 肝豆状核变性又称为 Ｗｉｌｓｏｎ 病，是位于 １３ 号染

色体长臂上的 ＡＴＰ７Ｂ 基因突变导致铜转运 Ｐ 型 ＡＴＰ
酶功能障碍，进而引起体内铜排泄障碍的一种常染色

体隐性遗传病［１］。 过量的铜蓄积可导致全身多个系

统受损，以肝脏和神经系统受累多见，治疗不及时会带

来致死性结局。
肝豆状核变性的发病呈全球分布。 既往估计本病发

病率为 １∶ ３５ ０００ ～ ４５ ０００ 人，而一些基因研究所报道

的发病率更高，约为 １ ∶ ７ ０２６ 人［２］。 发病人群和发病

年龄不具针对性，已报道患者年龄跨度为 ３ ～ ８５ 岁［３］。
１９２１ 年，Ｋｉｎｎｉｅ Ｗｉｌｓｏｎ 首次详细描述了 Ｗｉｌｓｏｎ 病，

称其为“进行性豆状核变性”，是一种伴有肝硬化的家

族性致命性的神经系统疾病［４］。 随后几十年里，人们

认识到肝脏在疾病机制中的核心地位，将本病更名为

“肝豆状核变性”，并逐步确立了铜的病因作用及铜蓝

蛋白与疾病诊断的相关性［５］。 ２０ 世纪 ５０ 年代 ～ ６０ 年

代，多种口服螯合剂和锌制剂的陆续上市使 Ｗｉｌｓｏｎ 病

的致死性结局转变为与健康人群相当的预期寿命。 至

２０ 世纪 ５０ 年代末，本病为常染色体隐性遗传得以明

确；直至 １９９３ 年，遗传学的进展推动了 ＡＴＰ７Ｂ 基因突

变与 Ｗｉｌｓｏｎ 病相关性的发现［１，６］。 而后二十余年里，
越来越多的专家学者将目光转向此病，撰写了相关指

南并设计了定量评分系统来提高临床诊断率。
截至目前，国内外多个权威协会陆续更新了 Ｗｉｌｓｏｎ

病的诊疗指南。 国内神经病学和肝病学专家组相继于

２０２１ 年、２０２２ 年颁布了具有专业特色的临床指南；国
际上，印度于 ２０１９ 年发布了其多学科协作制定的临床

指南；美国和英国肝病协会也于 ２０２２ 年在线发布了其

更新指南。 此外，一些新开发或处于临床试验阶段的

诊疗新方法打开了疾病诊疗的新蓝图，被寄予殷切期

盼。 本文将结合新近的国内外指南和研究报道，对
Ｗｉｌｓｏｎ 病的诊疗进展进行文献综述。

　 　 一、诊断进展

考虑到延误诊断带来的严重后果，各指南均提出，
对于存在任何原因不明的肝病表现、神经症状（尤其

是锥体外系症状）或神经症状的患者，均因考虑 Ｗｉｌｓｏｎ
病的可能性［７⁃９］。 因临床表现不具特异性，单一检测指

标的诊断效能有限，故 Ｗｉｌｓｏｎ 病的诊断为综合性诊

断，需要综合评估患者的症状、体征和多项实验室检查

指标；其次，Ｗｉｌｓｏｎ 病诊断属于证据性诊断而非排除性

诊断，证据越充分，诊断正确率越高［１０］。
１． 肝脏组织病理活检（简称肝活检）
Ｗｉｌｓｏｎ 病患者的肝脏组织病理学变化缺少特异

性；肝铜的组织化学染色通常敏感度低，染色阴性并不

能排除诊断［１１］；肝铜定量检测似乎略胜一筹，但其准

确性也会因肝硬化假小叶形成、铜分布不均、样本重量

不足、组织样本处理不当等因素影响而降低［１２］。 对

此，各国指南给出了不同的建议：我国指南的诊断流程

倾向将这项有创检查置于基因检查之后［７，１３］；而美国

指南则刚好相反，肝铜定量检测优先于费用相对昂贵

的基因检测［８］；印度指南则从检查可及性和技术方法

学角度出发，认识到肝铜定量检测的临床实用价值有
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限，并把肝铜染色阳性视为诊断的支持性证据而非主

要依据［３］；英国指南则推荐肝铜定量检测作为诊断不

明时的选择，肝脏组织病理学表现不作为 Ｗｉｌｓｏｎ 病的

排除依据［９］。 可见是否通过肝活检来诊断 Ｗｉｌｓｏｎ 病，
应结合医疗机构的实验室能力和患者经济条件，灵活

决定。
２． Ｌｅｉｐｚｉｇ 评分系统

为提高疾病的临床诊断率，２００１ 年德国的 Ｗｉｌｓｏｎ
病专家设计了 Ｌｅｉｐｚｉｇ 评分系统。 该评分系统囊括了

临床表现、铜代谢相关生化检查、ＡＴＰ７Ｂ 基因检测及

肝活检结果，被纳入的参数按照有无或程度不同分别

设置为 １ ～４ 分不等。 其中总分≥４ 分时诊断为 Ｗｉｌｓｏｎ
病的可能性非常大；总分 ２ ～３ 分则为疑诊，需进一步检

查以助诊断；总分 ０ ～ １ 分则基本不考虑 Ｗｉｌｓｏｎ 病［１４］。
对于 Ｌｅｉｐｚｉｇ 评分系统，学者们的态度褒贬不一。

其优点在于：评分系统纳入了多个层面的指标，符合

Ｗｉｌｓｏｎ 病综合诊断的要求；对各项指标赋予权重，量化

了 Ｗｉｌｓｏｎ 病的诊断概率，对于多个诊断指标轻度异常

的患者及缺乏经验的医生，借助该评分系统可更准确

判定 Ｗｉｌｓｏｎ 病。 不尽人意之处是该评分系统的形成

是基于专家观点而非人群研究，其诊断有效性还需大

样本验证；使用该评分系统的前提是尽可能多地获取

相关指标信息，当无法行肝脏穿刺或基因检测导致总

分≤１ 分时，则无法排除 Ｗｉｌｓｏｎ 病诊断；面对一些患

者，如原发性胆汁性肝硬化、ＭＤＲ３ 缺乏症、Ｗｉｌｓｏｎ 病

杂合子合并其他疾病（如乙型肝炎），该评分系统存在

假阳性的情况。
尽管存有争议，Ｌｅｉｐｚｉｇ 评分仍被多国指南推荐使

用。 最新美国（２０２２ 年）和我国（２０２２ 年）指南将其与

Ｗｉｌｓｏｎ 病诊断流程相结合，提高了诊断流程的临床实

用性和便捷性［７⁃８］。 最新英国指南肯定了该评分系统

的疾病诊断价值，但建议使用前应与具有 Ｗｉｌｓｏｎ 病管

理经验的医生讨论，避免因肝脏穿刺或基因检测延误

治疗［９］。 考虑到肝铜定量测量获取困难及 Ｄ⁃青霉胺

激发试验的诊断效能未被充分验证，最新版印度指南

引入了改良版 Ｌｅｉｐｚｉｇ 评分系统，不仅剔除了前述两项

指标，还对新纳入指标———Ｗｉｌｓｏｎ 病阳性家族史和血

清铜蓝蛋白 ＜ ５ ｍｇ ／ ｄｌ 赋予了评分权重［３］。
基于前述，给临床医生的提示是，尽管 Ｌｅｉｐｚｉｇ 评

分系统有不完善之处，但其在实际临床工作中发挥着

重要的诊断价值，应被合理采纳。 与此同时，配合仔细

的疾病间鉴别，有助于提高确诊率。
３． ＡＴＰ７Ｂ 基因检测

ＡＴＰ７Ｂ 是一个相对较大的基因，包含 ２１ 个外显子、
２０ 个内含子，编码区长 ４． １ ｋｂ。 与 Ｗｉｌｓｏｎ 病相关的致

病性突变达 ７００ 多种［１５］。 Ｗｉｌｓｏｎ 病患者最常见的基

因变化是错义突变、缺失或插入，多发生在 ＡＴＰ７Ｂ 的

所有 ２１ 个外显子中［１６］。 大多数患者是复合杂合子，
在每个等位基因上都有不同的突变。 当前，确定某一

给定基因突变的致病性，或者在具有复合杂合突变的

情况下，确定成对不同突变的功能影响还较为困难。
基因检测是一种无创、特异性强、准确性高的诊断

技术，若两条染色体上均检测出 ＡＴＰ７Ｂ 致病突变即可

诊断。 此外，基因检测还有助于鉴别与 Ｗｉｌｓｏｎ 病具有

相似表型特征的其他遗传代谢性疾病，如 ＭＤＲ３ 缺乏

症。 据已有报道，Ｗｉｌｓｏｎ 病患者的基因型与表型之间

的相关性尚存有争议，日益新增的 ＡＴＰ７Ｂ 突变型也使

得两者的相关性更为复杂［１７］。 因此，目前 ＡＴＰ７Ｂ 基

因检查主要用于疾病诊断，而不用于预测疾病进展。
基因检测虽是 Ｗｉｌｓｏｎ 病诊断的一把利器，但不可

滥用，以免给患者造成不必要的经济负担或延误治疗。
目前指南普遍推荐 ＡＴＰ７Ｂ 基因检测用于以下情

况［３，７⁃９］：（１）临床表现和常规实验室检查无法诊断而

又高度疑诊 Ｗｉｌｓｏｎ 病；（２）对于 Ｗｉｌｓｏｎ 病先证者的一

级亲属，基因检测有助于早期诊断和评估治疗；（３）鉴
别具有相似表型的其他遗传性疾病。 需注意的是，若
只发现 １ 个突变不能确诊 Ｗｉｌｓｏｎ 病，未发现突变也不

能排除本病。
４． 新兴诊断指标

（１）相对交换铜（ＲＥＣ）：正常情况下，血清铜约 ９０％
与铜蓝蛋白稳定结合（铜蓝蛋白结合铜），非铜蓝蛋白

结合铜（亦称游离铜或生物可交换铜）则占比小，不足

５％ ［８］。 ＲＥＣ 是血清游离铜与血清总铜的比值［１８］。
Ｗｉｌｓｏｎ 病患者表现为血清铜蓝蛋白降低，血清游

离铜升高。 多数实验室采用免疫比浊法测量血清铜蓝

蛋白结合铜，但该方法无法区分铜蓝蛋白前体，使得计

算出的血清游离铜低于实际值［１９］。 已有研究者利用

螯合剂乙二胺四乙酸（ＥＤＴＡ）进行了血清游离铜测

量，并报道当 ＲＥＣ 临界值设定为 １８． ５％ 时，诊断的敏

感度和特异度高达 １００％ ［２０］。 此外，ＲＥＣ 也能将 Ｗｉｌｓｏｎ
病患者与正常人、杂合突变携带者及患有其他慢性肝

病的成人和儿童区分开来［２１⁃２２］。 因此，ＲＥＣ 将有助于

确定可能受益于 ＡＴＰ７Ｂ 突变筛查的患者，也可因减少

基因筛查的使用而节约医疗成本。 但有必要进行进一

步研究来证实这一指标的可靠性。
（２）ＡＴＰ７Ｂ 肽：ＡＴＰ７Ｂ 基因突变导致 ＡＴＰ７Ｂ 肽缺

失或水平降低，使其能够作为 Ｗｉｌｓｏｎ 病筛查、诊断标

志物。 在一项纳入 ２６４ 例不同基因突变类型的 Ｗｉｌｓｏｎ
病患者和 １５０ 例健康对照者的大型队列研究中，直接

测量干血点中的 ＡＴＰ７Ｂ 肽浓度的诊断敏感度为 ９１％ 、
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特异度为 ９８％ ；在血清铜蓝蛋白正常（ ＞ ２０ ｍｇ ／ ｄｌ）和
无基因检测结果的Ｗｉｌｓｏｍ 病患者中，ＡＴＰ７Ｂ 肽浓度低

于诊断临界值的占比分别为 ８８％ 、９４％ ［２３］。 该研究不

仅表明 ＡＴＰ７Ｂ 肽有望成为诊断 Ｗｉｌｓｏｎ 病的一种新指

标，还表明 ＡＴＰ７Ｂ 肽定量和血清铜蓝蛋白的结合有助

于提高诊断准确性。
此外，通过干血点检测 ＡＴＰ７Ｂ 肽，有可能重塑

Ｗｉｌｓｏｎ 病的筛查方法。 借助该方法可在一些初级医疗

机构对有神经或精神症状的患者进行广泛筛查，也能

够在新生儿中进行 Ｗｉｌｓｏｎ 病筛查［２４］。 目前该指标尚

处于研发阶段，有待验证。
（３）放射性６４Ｃｕ：６４Ｃｕ 为一种放射性核素，具有理

想半衰期和衰变特性，广泛应用于正电子发射断层扫

描（ＰＥＴ）成像、生物分布和药代动力学监测、影像引导

治疗等领域。
正常情况下，肝细胞内的 ＡＴＰ７Ｂ 蛋白一方面转运

铜至反高尔基体网并与铜蓝蛋白前体结合，形成功能

性的全铜蓝蛋白入血，另一方面转运铜至胆道随胆汁

排泄［７］。 当 ＡＴＰ７Ｂ 基因发生突变时，Ｗｉｌｓｏｎ 病患者表

现为肝脏摄取铜的能力正常，但肝内铜与铜蓝蛋白前

体结合障碍，血清全铜蓝蛋白降低、血清游离铜增多。
静脉注射６４Ｇｕ 标记的 ＣｕＣｌ２ 后，人们最初利用 Ｗｉｌｓｏｎ
病所特有的６４Ｃｕ 与铜蓝蛋白前体结合障碍可引起血清

放射性降低的特征进行辅助诊断。 而后，有研究者报

道测量 ２４ 小时 ／ ２ 小时和 ４８ 小时 ／ ２ 小时的血清放射

性６４Ｃｕ 比率，用于鉴别 ＡＴＰ７Ｂ 双突变（纯合 ／复合杂合

突变）的 Ｗｉｌｓｏｎ 病患者与杂合携带者时的准确性极高

（ＡＵＣ 接近 １） ［２５］。 近来，有研究者以６４Ｃｕ 为示踪剂用

于 ＰＥＴ 显像，能够实时、动态分析人体肝脏对 Ｃｕ 离子

的摄取和再分配情况，并可对 Ｗｉｌｓｏｎ 病患者肝脏的铜

滞留特性进行可视化和量化［２６］；且 ＰＥＴ 显像所使用

的６４ＣｕＣｌ２ 剂量具有良好的生物安全性和辐射安全

性［２７］。 再者，借助 ＰＥＴ 显像能够可视化肝脏恢复胆道

铜排泄的情况，为基因治疗和肝细胞移植治疗提供了

疗效评估的有效手段。 目前，这种疗效评估价值已在接

受基因治疗后的 Ｗｉｌｓｏｎ 病动物模型上获得了认可［２８］。
最后，这种可重复、无创、实时评估体内铜代谢的方法，
对已存在肝硬化、不适合肝脏穿刺的患者或许是一种

值得考虑的诊断手段，对于仅有基因突变而无临床表

现的患者，亦可有助于临床医生评估其治疗时机。

　 　 二、治疗进展

一旦确诊 Ｗｉｌｓｏｎ 病，常需终身药物治疗。 驱铜治

疗是 Ｗｉｌｓｏｎ 病治疗的核心，同时辅以对症和低铜饮食

治疗。 对于急性肝衰竭、失代偿期肝硬化合并药物应

答不佳者，应及时评估肝移植适应证。 需指明的是，疾
病表型受到遗传和环境因素的共同影响，即有突变未

必患病，故对于基因筛查诊断而无明确器官或系统损

伤的人群，是否立即启动抗铜治疗，还需要进一步研究

解答［７］。
目前能够减少体内铜蓄积、实现铜负平衡的药物

有两大类：一类是铜螯合剂，能够增加尿铜排泄，目前

国内外均可及的有 Ｄ⁃青霉胺和曲恩汀，国内自主研发

的螯合剂有二巯丙磺酸钠和二巯丁二酸；另一类药物

是通过阻止铜吸收发挥作用，主要为锌制剂。 治疗方

案应根据器官损伤情况个体化实施，治疗目标取决于

疾病的阶段，同时必须考虑药物安全性和疗效。 下面

将对 Ｗｉｌｓｏｎ 病的治疗新进展进行介绍［８］。
１． 双胆碱四硫代钼酸盐（ＢＴＴＭ）
ＢＴＴＭ 是四硫代钼酸铵（ＡＴＴＭ）的药剂等效制剂，

两者的体内活性成分均为四硫代钼酸盐 （ ＴＴＭ）。
ＢＴＴＭ 较 ＡＴＴＭ 结构稳定、生物利用度更高，每天只需

给药 １ 次，因而具有更广阔的临床应用前景。 ＢＴＴＭ
有望成为 Ｗｉｌｓｏｎ 病治疗的新策略，尤其是对于神经系

统病变占主导的病例［２９］。 在包括 ２８ 例 Ｗｉｌｓｏｎ 病患者

治疗 ２４ 周的Ⅱ期临床试验证明，ＢＴＴＭ 可显著降低血

清游离铜水平并改善神经系统症状［３０］。 来自包含

２１４ 例 Ｗｉｌｓｏｎ 病患者的Ⅲ期临床试验的最新数据显

示，ＢＴＴＭ 治疗 ４８ 周后血清游离铜降低水平较传统螯

合剂（Ｄ⁃青霉胺、曲恩汀）或锌剂更为显著，总体安全性

良好，转氨酶升高是最常见的不良事件（达 １４． ６％）［２９］。
ＢＴＴＭ 的作用机制尚不完全清楚。 基于６４ Ｃｕ ＰＥＴ ／ ＣＴ
的最新临床研究结果显示，ＢＴＴＭ 可有效地抑制肠道
６４Ｃｕ摄取，并能将其保留在血液中，减少肝脏、脑组织

的铜摄取，但未能增加６４Ｃｕ 的胆汁排泄量［３１］。 目前，
关于 ＢＴＴＭ 的长期使用的疗效和安全性尚缺少临床数

据，该药物是可扩大到所有患者还是仅限于某些亚组，
是用于疾病治疗的初始阶段还是维持治疗阶段，这些

问题还需未来Ⅳ期临床试验数据来澄清［３２］。
２． 肝移植

大多数 Ｗｉｌｓｏｎ 病患者可通过药物治疗来控制疾

病进展，对于已进展为终末期肝病的患者，肝移植是挽

救生命的有效措施。 目前，各国指南均推荐将肝移植

治疗保留给急性或慢性进行性肝衰竭和对药物应答不

佳或不耐受的失代偿期肝硬化患者［３，７⁃９］。 未受到疾

病影响的杂合突变携带者可作为肝移植的活体供体，
大量的数据也表明肝移植术后患者的近远期生存率和

移植物存活率均较高［３３⁃３４］。
神经性 Ｗｉｌｓｏｎ 病作为移植的主要适应证存有争

议：一方面是与已有研究结果相互矛盾；另一方面尽管
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有数据显示肝移植可能成为严重神经型 Ｗｉｌｓｏｎ 病患

者的挽救措施，但这些研究在研究设计、样本量等方面

的不足使其难以成为有力的循证依据［３５⁃３６］；再者，关
于神经型 Ｗｉｌｓｏｎ 病的肝移植治疗尚有较多问题难以

回答，如最佳获益人群、最佳移植时期。
３． 肝细胞移植

细胞治疗已成为挽救代谢性肝病的一种替代疗

法［３７］。 相比于肝移植，肝细胞移植更加灵活且创伤

小，少量肝细胞就能有效移除过剩的铜，已有研究在

Ｗｉｌｓｏｎ 病动物模型上证实了细胞移植的有效性［３８］。
然而，同种异体肝细胞移植依然需要抗免疫排斥，此外，
移植细胞的来源是个问题，新分离的原代肝细胞会迅

速失去肝脏基因表达特征，且无法在体外增殖。 近期有

两项研究成果找到了突破口。 一种策略是对 Ｗｉｌｓｏｎ
病患者来源的多能干细胞进行 ＡＴＰ７Ｂ 基因矫正，再诱

导为肝细胞［３９］；另一种则是对自体肝细胞进行重编程

使其转变为具有强大增殖分化能力的肝祖细胞，再进

行 ＡＴＰ７Ｂ 基因修复和诱导分化［４０］。 两种方法均能使

肝细胞重获编码正常 ＡＴＰ７Ｂ 蛋白的能力，且在动物模

型上初见成效。 目前，尚无肝细胞移植治疗 Ｗｉｌｓｏｎ 病

的人体试验报告。
４． 基因治疗和基因修复

治疗 Ｗｉｌｓｏｎ 病最新颖的方法可能为基因治疗，其
原理是以病毒为载体，将 ＡＴＰ７Ｂ 基因靶向导入宿主肝

细胞，进而使肝细胞合成正常功能的 ＡＴＰ７Ｂ 蛋白，恢
复其铜代谢功能。 此前，人们已用携带 ＡＴＰ７Ｂ 基因的

腺相关病毒载体（ＡＡＶ）转染 Ｗｉｌｓｏｎ 病小鼠模型，发现

模型鼠的肝脏铜浓度降低，恢复了粪便中的铜排泄，血
清铜蓝蛋白活性和转氨酶水平转为正常，且治疗效果

持续了至少 １ 年［４１］。 目前，使用 ＡＡＶ 治疗 Ｗｉｌｓｏｎ 病的

Ⅰ期和Ⅱ期临床试验正在进行中（ＮＣＴ０４８８４８１５ 和

ＮＣＴ０４５３７３７７），第一批结果暂未公布［２９］。
Ｗｉｌｓｏｎ 病的基因修复则是借助基因编辑工具，如

ＣＲＩＳＰＲ ／ Ｃａｓ 系统，靶向删除、修复或替换异常的 ＡＴＰ７Ｂ
基因，从而恢复肝细胞的铜代谢功能。 目前，该项技术

尚处于动物试验阶段，同时面临着诸多挑战，如脱靶效

应、传递系统的有效性和安全性、免疫排斥反应、伦理

争论等［４２］。 对于罕见突变的患者而言，此项技术的开

发成本将会很高；由于某些类型的突变不适合基因修

复，这种治疗方法并不适用于所有 Ｗｉｌｓｏｎ 病患者［４３］。

　 　 三、总结

Ｗｉｌｓｏｎ 病作为一种可采用药物治疗的遗传代谢性

疾病，早期正确诊断和及时启动治疗，可使 Ｗｉｌｓｏｎ 病

患者的预期寿命和生活质量不亚于健康人。 然而，

Ｗｉｌｓｏｎ 病的临床表现多样且缺少特异性，尚无具有足

够可靠性的单一实验室指标或症状体征能够诊断或排

除本病，故及时、准确诊断，之于患者和医生，是机遇也

是挑战。 回顾 Ｗｉｌｓｏｎ 病从发现到治疗的百余年历史，
我们在生物标志物和新疗法方面都有着令人兴奋的进

展，这些进展可能会在未来几年改变 Ｗｉｌｓｏｎ 病的现

状。 但在迎来更大希望的曙光前，加强对 Ｗｉｌｓｏｎ 病诊

断、治疗和多学科的管理极为重要。 此外，在国家、国
际层面构建良好的合作科学平台，共享临床数据将推

动 Ｗｉｌｓｏｎ 病在未来收获更大的诊疗突破。
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卟啉病及其肝损伤的发病机制与诊治进展

李东良　 敖秀兰

基金项目：福建省社会发展科技引导项目（２１０１Ｙ００６２）
作者单位：３５００２５ 福州，联勤保障部队第九〇〇医院（福建医科大

学福总临床医学院）肝胆内科

［摘要］ 　 卟啉病是一组少见、复杂的临床异质性疾病，常累及多个器官和系统，易漏诊、误诊

或延误诊断，严重影响患者的生活质量和生命安全。 卟啉和其前体物质均具有肝毒性，持续高浓

度在血液和肝脏组织中蓄积会造成不同程度肝损伤，出现不同临床表型的肝脏疾病，甚至肝硬化、
肝衰竭和肝癌。 近年来报道以肝损伤为首诊症状的卟啉病患者越来越多，其发病机制、诊断技术

和治疗方法也有新进步。 本文着重对卟啉病及其肝损伤的发病机制及诊治进展进行总结分析。
［关键词］ 　 卟啉类化合物；　 卟啉病；　 肝损伤
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（本文编辑：高婷）

　 　 卟啉病（ｐｏｒｐｈｙｒｉａ）是一类罕见疾病，总体患病率

为 １２ ～ ２０ ／ １０ 万人［１］。 到 ２０ 世纪 ６０ 年代，这类疾病

的发病机制和临床表现已经得到较好地阐述，是一类

血红素合成相关代谢性疾病。 卟啉是血红素的前体物

质，血红素合成是一个多步骤的过程，主要发生在肝脏

和骨髓中，该途径的每一步均由特定酶介导。 当酶缺

乏或其功能障碍时就会导致卟啉及其前体物质在体内

过量产生和蓄积，造成组织细胞损伤，出现临床症状。
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