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  假性甲状旁腺功能减退症(PHP)是一种罕见的

家族遗传性疾病,其遗传方式有X连锁显性遗传、常
染色体显性或隐性遗传,临床表现主要以靶器官对甲

状旁腺激素抵抗为特征,通常有低钙血症、高磷血症

和循环中甲状旁腺激素(PTH)增加。PHP可并发多

种疾病,但并发扩张性心肌病心力衰竭极为罕见。本

科收治1例PHP并发扩张性心肌病心力衰竭患者,
现报道如下。

1 临床资料

  患者,女,27岁,主因“反复四肢抽搐17年,胸闷、
气短2个月”收住本院。患者17年前开始无明显诱

因突发四肢抽搐,晕厥、口吐白沫,当时就诊于本院查

颅脑CT示:脑内钙化灶,诊断为癫痫,予丙戊酸钠片

口服治疗。17年来每于发热、劳累时即有四肢抽搐发

作,偶伴意识丧失,持续数分钟后可自行缓解。2个月

前患者受凉后开始出现活动后胸闷、气短,伴心悸,休
息后可缓解,近2周患者自觉胸闷、气短、心悸进行性

加重,无胸痛、黑曚,活动耐力明显下降,行走100
 

m
左右即可出现上述症状,夜间不能平卧,需侧卧位入

睡,为求诊治就诊于本院心血管内科并收住院治疗。
母亲在孕期无病毒感染及毒物接触史,患者出生时体

重3.2
 

kg,半岁时家人发现其身材矮小,四肢较同龄

儿童明显短小,自婴幼儿时较肥胖,体重逐渐增加,无
智力减退,月经初潮12岁,经量正常,经期规律。既

往无特殊病史,家族中无类似疾病史,父母正常,非近

亲婚配。查体:血压130/70
 

mm
 

Hg,身高148
 

cm,体
重75

 

kg,体重指数34.24
 

kg/m2,全身水肿,圆脸,头
发稀疏,牙齿稀疏,颈短,颈部可见黑棘皮样改变,四
肢短小畸形,手指、足趾短指(趾)畸形(图1),手背及

足背皮肤褶皱处变黑粗糙。双肺呼吸音清,心界扩

大,心率84次/分,心律齐,心音低钝,各瓣膜区未闻

及病理性杂音及心包摩擦音。阴毛、腋毛稀疏,外生

殖器幼稚型。面神经叩击征阴性,束臂加压试验阴

性。实验室检查:血尿便常规,肝肾功能、碱性磷酸酶

及血脂均正常;总蛋白62.3
 

g/L(参考值65~85
 

g/

L),清蛋白34.0
 

g/L(参考值40~55
 

g/L),尿酸

638.5
 

μmol/L(参考值140~420
 

μmol/L),乳酸脱氢

酶386
 

U/L(参考值115~220
 

U/L),羟丁酸脱氢酶

309
 

U/L(参考值76~195
 

U/L),肌酸激酶304.1
 

U/L(参考值0~190
 

U/L);N末端B型利钠肽前体

(BNP)
 

5
 

205
 

pg/mL(参考值0~125
 

g/L);钙
 

1.75
 

mmol/L(参 考 值 2.1~3.0
 

mmol/L),磷
 

2.56
 

mmol/L(参 考 值 0.8~2.26
 

mmol/L),镁
 

0.58
 

mmol/L(参考值0.65~1.15
 

mmol/L),PTH
 

560.4
 

pg/mL
 

(参考值12.4~76.8
 

mmol/L);性激素6项、
促肾上腺皮质激素、皮质醇分泌节律正常;游离三碘

甲状原氨酸(FT3)
 

2.3
 

pg/mL(参考值2.3~4.2
 

pg/

mL)、
 

游 离 甲 状 腺 素(FT4)0.99
 

ng/dL(参 考 值

0.89~1.76
 

ng/dL)、促 甲 状 腺 激 素(TSH)24.47
 

μIU/mL(参考值0.35~5.5
 

μIU/mL);
 

心电图示:窦
性心律,V1~V5呈rS型,r极小,轻度ST-T改变;胸
片示:双肺、膈未见异常,心影明显增大;腹部B超回

报正常;心脏彩超示:射血分数50%,左房前后径

33.9
 

mm,左室舒张末内径53
 

mm,心肌受累性疾病,
左心室收缩功能受损,舒张功能减退,二尖瓣、三尖

瓣、肺动脉瓣微量反流;双手、双足X线片示:构成双

手、双足诸骨结构完整,指、趾骨增粗、变短,密度不

均,骨小梁稀疏,部分指间关节间隙变窄,诸指间关节

边缘增生、变尖(图2)。头颅CT示:双侧大脑、小脑多

发对称钙化(图3)。诊断:(1)PHP;(2)扩张型心肌病、
心功能衰竭、心功能Ⅲ级(美国纽约心脏病协会分级)。

  患者收住心血管内科后予地高辛0.125
 

mg每天

口服1次,托拉塞米针2
 

mL每天静脉推注1次,螺内

酯20
 

mg每天口服1次,美托洛尔片25
 

mg每天口服

2次。治疗1周后,复查BNP
 

4
 

327
 

pg/mL,患者胸

闷、气短、全身水肿症状缓解不明显。请本科会诊转入
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  A:手;B:足。

图1  体格检查

  A:手;B:足。

图2  X线片

本科后,予10%葡萄糖酸钙10
 

mL+0.9%氯化钠注

射液20
 

mL缓慢静脉推注,每天1次,连续3
 

d。之后

改为维D钙咀嚼片1.5
 

g每天1次,骨化三醇片0.5
 

μg每天口服1次。半个月后复查血钙
 

2.16
 

mmol/

L,磷
 

2.48
 

mmol/L,镁
 

0.93
 

mmol/L,复查BNP
 

560
 

pg/mL,射血分数58%,左房前后径33.1
 

mm,左室

舒张末内径52
 

mm。患者胸闷、气短症状完全缓解,
全身水肿明显消退,体重减轻约10

 

kg。患者症状缓

解出院,出院后继续维持上述补钙方案,住院期间未

发抽搐和癫痫。

图3  头颅CT

2 讨  论

  PHP是一种以靶器官(骨、肾脏)对PTH抵抗为

特征,临床上以低钙血症、高磷血症和血液循环中

PTH增加为主要临床表现的家族遗传性疾病。部分

患者具有多种先天性生长和骨骼发育缺陷:如身材矮

小、圆脸、肥胖、短颈、指(趾)粗短、异位钙化灶、甚至

智力发育障碍等。本例患者身材矮胖、圆脸、短颈、掌
骨与趾骨短而粗,检验结果提示低血钙,高血磷,高

PTH,脑CT示颅内多发异位钙化灶,既往有反复发

作的手足搐搦、癫痫,PHP诊断明确。根据发病机制

可分为Ⅰa、Ⅰb、Ⅰc与Ⅱ型,由于条件所限,本例未进

行外源性PTH 试验及 Gs基因检测,故未能明确分

型。结合患者胸闷、气短症状,全身浮肿、心界扩大体

征,超声心动图,BNP,以及补钙治疗后患者症状及检

验、检查指标恢复情况,符合假性甲状旁腺功能减退

性心肌病心力衰竭的诊断。
假性甲状旁腺功能减退性心肌病心力衰竭极为

罕见,其发病主要是由低钙引起。钙离子是心肌兴奋

引起收缩最重要的离子,当PHP引起长期低钙血症
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时,心肌细胞内、外钙离子不足,心肌收缩力下降,最
后导致心脏扩大,心力衰竭[1]。TAYLOR等[2]认为,

Ca2+还影响肾小管Na+ 的重吸收,低血钙时,Na+ 排

泄减少,从而引起水钠潴留,可加重心力衰竭。张延

美等[3]报道16例假性甲状旁腺功能减退患者中,有8
例心电图表现为Q-T间期延长及ST-T改变,这与体

内血钙低关系密切。另有马轶凡[4]对35例假性甲状

旁腺功能减退症临床分析中报道,有11例(31.4%)
患者血清肌酸激酶升高,可能是低血钙、低血镁、低血

钾等几种电解质紊乱综合作用的结果,低钙时细胞膜

通透性增加导致酶的外漏和手足搐搦从而使骨骼肌

释放酶增加,其升高水平反映肌纤维的受损程度,且
与患者预后密切相关[5]。PHP合并激酶增高早期并

无症状,因而容易被忽视,长期严重的低钙可导致肌

病、心肌病,故应引起足够重视[6]。本例患者即为假

性甲状旁腺功能减退性心肌病心力衰竭,考虑与其长

期低钙血症有关。有研究认为甲状旁腺功能减退症

导致的低钙性心肌病所引起心脏结构改变的过程是

可逆的,经过补钙治疗后心脏结构及功能可以恢

复[7-8],但也有个案报道经过补钙等相关治疗后心室

扩张及收缩功能没有明显的恢复[9]。目前大多的研

究表明甲状旁腺功能减退症导致的低钙性心肌病经

过补钙等治疗后其心功能是可以恢复的[10],这与本例

患者的治疗效果相符。本例患者入院时低血钙,全身

水肿、胸闷、气短,BNP明显升高,心脏扩大,心脏射血

分数明显降低,予强心利尿治疗后收效甚微。予补钙

治疗后,随着血钙逐渐升高接近正常值,患者全身水

肿明显消退,胸闷、气短症状缓解,BNP显著下降,心
脏射血分数亦明显升高。由此说明PHP所致心肌病

心力衰竭时洋地黄制剂和利尿剂疗效差,但对使血钙

恢复正常的特异性治疗效果明显。由此可见治疗假

性甲状旁腺功能减退性心肌病心力衰竭的关键在于

治疗PHP。PHP为基因缺陷病,目前不能根治,需终

生治疗[11],要坚持长期口服钙剂和活性维生素D制

剂及其衍生物,纠正低钙、高磷,防止病情进一步发

展。治疗期间定期复查血钙、磷,及时调整药物剂量,
将血钙维持在正常水平低限,以2.0~2.2

 

mmol/L
为宜,避免异位钙的沉积。

目前国内外关于PHP致心肌病心力衰竭的个案

报道极少,由于观察病例少,经验不足,还存在许多值

得探讨的观点和规范的问题,有待于今后不断完善。
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