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1  病例资料
　　患儿，女，13岁，因间断发热半年、乏力1月半于2019年3
月至我院就诊，患儿半年前无明显诱因出现发热，热峰40℃，伴
有畏寒、脱发，无腹泻、尿频尿急，无水肿、血尿，当地按“呼
吸道感染”治疗，体温可降至正常但易反复；1月半前患儿出现
乏力、头晕，剧烈活动后气喘，伴双手、双脚多处冻疮，至当地
医院查血常规：白细胞3.81×109个/L，红细胞3.06×1012个/L，
血红蛋白86g/L。
　　家族史：母亲、哥哥、外婆均为瘦长体型，四肢、手指、脚
趾细长、不均匀，身高超出同龄人；母亲双眼晶状体病变，左眼
晶状体脱失，右眼5年前进行晶状体置换，曾诊断马方综合征；
外婆患青光眼。
　　体格检查：体温：36.5℃，脉搏：84次/分，呼吸：20次/
分，血压：94/68mmHg。精神反应一般，头长，面窄，四肢、
手指、脚趾细长、不均匀，身高(172cm)超出同龄同性别97th水
平，上部量81cm，下部量91cm(下半身＞上半身)，双臂平伸指
距175cm，大于身高172cm，颜面部、双膝关节、双上肢可见
陈旧性皮疹，手指、脚趾可见冻疮样皮疹(见图1A-1B)，皮下脂
肪菲薄，全身皮肤黏膜无黄染，颈部、腹股沟可触及数个黄豆大
小肿大淋巴结，口唇稍苍白，舌质暗，口腔黏膜光滑完整，咽充
血，双侧扁桃体无肿大、无脓点、无疱疹，双肺呼吸音粗，未闻
及干湿性啰音，心音有力、律齐，腹软，心前区可闻及舒张期叹
气样杂音。脐周无压痛，无反跳痛，肝脾肋下未触及异常包块，
麦氏点无压痛，墨菲征阴性，双肾区无叩击痛，肠鸣音正常，双
侧巴氏征、克氏征、布氏征阴性，手足未见疱疹，双侧“4”字
征阳性，肌力5级。
　 　 实 验 室 检 查 ： 血 常 规 ： 白 细 胞 1 . 8 1 × 1 0 9个 / L ， 红 细 胞 

3.22×1012个/L，血红蛋白86g/L，血小板274×109/L，中性粒
细胞百分比87.3%，淋巴细胞百分比9.4%，C-反应蛋白定量测
定20.36mg/L，红细胞沉降率120mm/h，补体C3 0.66g/L, 补体
C4 0.04g/L。心电图：窦性心动过速，PR间期延长。彩超：左
室增大，主动脉窦部呈瘤样扩张(约42.9mm)，二尖瓣反流(轻中
度)，主动脉瓣反流(轻度)。双侧肘关节积液，双侧颈部淋巴结大
(左侧1个23×7mm，右侧1个25.5×7.3mm)。自身抗体谱：抗
核抗体阳性(+)核颗粒型/胞浆颗粒型1∶1000 ，抗nRNP抗体、
抗SmD1抗体、抗组蛋白抗体、抗核糖体P蛋白抗体阳性。风
湿六项：抗RA33抗体65.11 U/mL，类风湿因子-IgA 31.91 RU/
mL，类风湿因子-IgM 131.17 RU/mL。MRI：双侧大脑半球脑沟
增深；双侧髋关节腔积液；所示双髋关节周围、臀部、大腿周围
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abstract: Marfan syndrome is an autosomal dominant genetic disease, which can cause cardiovascular, ocular, skeletal lesions.SLe is related to polygenic 
inheritance. Both diseases are connective tissue diseases. it is not clear whether their genetic genes and mechanisms overlap. The clinical 
manifestations of a child with Marfan syndrome complicated with systemic lupus erythematosus are reported for reference.
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图1A 手指细长，呈蜘蛛指表现，可见冻疮样皮疹。图1B 脚趾细长，蜘蛛趾。
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皮下脂肪层、肌肉及间隙内广泛T2压脂高信号——炎性水肿。网
织红细胞计数、外周血细胞形态、抗心磷脂总抗体、尿常规、肝
肾功能、骨髓细胞学检查、甲状腺功能、血培养等检查无异常。
　　眼科：裸眼视力：右眼0.2，左眼0.08，双眼晶状体半脱
位，双眼底未见异常，周边部窥不及。眼压：右眼11.4mmhg，
左眼13.1mmhg。
　　诊断：系统性红斑狼疮 ；马方综合征。
　　治疗：2019年3月9日予以口服醋酸泼尼松片4片tid，家长
拒绝环磷酰胺及羟氯喹治疗，4月3日复诊，查血常规中白细胞、
血红蛋白恢复正常，血沉21mm/h，补体C3 0.73g /L, 补体C4 
0.06g/L，加用吗替麦考酚酯分散片(早750mg，晚500mg，体
重48kg，约26mg/kg)。4月19日复查补体升至正常。期间尿常
规均无异常。后激素逐渐减量，约半月减半片。
　 　 2 0 1 9 年 1 0 月 1 8 日 复 诊 ( 口 服 醋 酸 泼 尼 松 片 6 片 q d ， 吗 替
麦 考 酚 酯 分 散 片 ： 早 7 5 0 m g ， 晚 5 0 0 m g ) ， 体 重 较 2 0 1 9 年 3
月增加15kg，皮下脂肪正常，患儿颜面部、双膝关节、双上
肢 皮 疹 消 失 ， 冻 疮 样 皮 疹 消 失 ， 末 梢 循 环 可 。 查 红 细 胞 沉 降
率 2 1 m m / h  。 血 常 规 ： 白 细 胞 6 . 7 7 × 1 0 9 个 / L ， 红 细 胞
5.06×10 12个/L，血红蛋白137g /L，血小板369×10 9个/L。
补 体 正 常 。 自 身 抗 体 谱 ： 抗 核 抗 体 ： 核 斑 点 型 1 ∶ 1 0 0 0  阳
性 ， 抗 P M -S c l 抗 体 、 抗 组 蛋 白 抗 体 、 抗 核 糖 体 P 蛋 白 抗 体 阳
性。1.5T磁共振平扫：双侧大脑半球脑沟增深，程度较前略
减 轻 ； 双 侧 髋 关 节 腔 积 液 ， 原 所 示 双 髋 关 节 周 围 、 臀 部 、 大
腿周围皮下脂肪层、肌肉及间隙内广泛T2压脂高信号，基本消

失 。 眼 科 检 查 较 前 变 化 不 大 。 目 前 规 律 治 疗 ， 持 续 随 访 中 。

2  讨   论
　　本例患儿存在发热、脱发、皮疹、白细胞减少、贫血、补体
降低、抗核抗体及多个自身抗体阳性，符合系统性红斑狼疮诊
断。患儿特殊体型，眼部病变，主动脉窦部呈瘤样扩张，且存在
阳性家族史，诊断马方综合征明确。
　　马方综合征是一种常染色体显性遗传病，人群发病率约为
6.5万/10万[1]，因15号染色体上的FBN1基因突变导致其编码的原
纤维蛋白1缺陷，引起心血管、眼、骨骼等多系统病变[2]。系统性
红斑狼疮发病机制复杂，与多基因遗传及基因多态性有关，全基
因组扫描(gene wide association，GWAS)的广泛应用，发现了
越来越多的基因与系统性红斑狼疮发病相关，如TREX1基因[3]、
NRAS基因[4]等。二者同为结缔组织病，遗传基因及机制有无联
系或交叉，有待进一步探究。
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中，发现灌注显像可协助区别MELAS和急性脑梗死，MELAS患
者多出现病灶处高灌注，而急性脑梗死患者则表现为低灌注。可
能是因为在MELAS卒中样发作期，线粒体功能障碍引起局部乳酸
堆积，进而导致毛细血管通透性增加及病变部位高灌注。对于慢
性期患者，由于持续性ATP生成障碍，可导致持续性细胞损伤，
最终导致神经元凋亡，引起病灶处慢性阶段出现CBF、CBV减
低[6-9]。此外，在以往的研究中，对MELAS患者行动态灌注显像
可发现，在患者出现临床卒中样发作前期，即可出现局部高灌注
的潜在病灶，这是常规MRI检查无法检测到的病变，对于MELAS
的早期诊断和治疗具有重要预测价值[10]。

3  结   论
　　对于首次卒中样发作的MELAS患者，临床特点结合颅脑影像
学检查有助于区别MELAS和急性脑梗死，进而更好地引导肌肉病
理、基因检查及急性期静脉L-精氨酸治疗，为患者争取更好的临
床预后创造条件。
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