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过氧化物酶体酰基辅酶 A氧化酶缺乏症一例
并文献复习

尤桦菁 田杨 李洵桦 李小晶 裴中

【摘要】 目的 首次报道 1例国内 ACOX1基因突变致过氧化物酶体酰基辅酶 A氧化酶缺乏症患

儿，结合文献综述其临床特征。方法与结果 男性患儿，出生时肌张力偏低、生长发育迟缓并出现抽搐

发作 1次，3岁时出现神经功能退化并快速进展至无法独坐、独自站立和行走，语言表达能力倒退；体格

检查可见特殊面容、锥体束征及小脑损害。头部MRI显示双侧脑干和小脑对称性脱髓鞘改变；血清极长

链脂肪酸（VLCFAs）水平升高。全外显子组测序，患儿存在 ACOX1基因 c.1589A > G（p.His530Arg）纯合

突变，其父母均携带 ACOX1基因 c.1589A > G（p.His530Arg）杂合突变，但无临床症状，符合家系共分离现

象；根据美国医学遗传学和基因组学会（ACMG）指南，该变异为可能致病突变。患儿最终诊断为过氧化

物酶体酰基辅酶 A氧化酶缺乏症。结论 对于新生儿期发病的肌张力低下、癫 发作和生长发育迟缓，

若头部MRI显示小脑、脑干等对称性异常信号，应高度警惕过氧化物酶体病，阳性家族史、VLCFAs水平

升高和基因检测可明确诊断。
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【Abstract】 Objective To report a case of peroxisomal acyl ⁃ CoA oxidase (ACOX1) deficiency,
which was caused by an unreported mutation of ACOX1 gene, and review its clinical characteristics.
Methods and Results The male child patient suffered from neonatal hypotonia，developmental retardation
and epilepsy seizure once since neonatal period. Neurodegeneration appeared at the age of 3 and developed
rapidly to difficulty of sitting, standing and walking independently and retrogressive language expression
ability. Physical examination showed special face, pyramidal tract sign and cerebellar signs. Cranial MRI
revealed symmetric demyelinating lesions in bilateral brain stem and cerebellum along with increased serum
very ⁃ long ⁃ chain fatty acids (VLCFAs). Whole exome sequencing revealed c. 1589A > G (p. His530Arg)
homozygous mutation in ACOX1 gene. His parents carried the same heterozygous mutation without
symptoms and this phenomenon was in accord with co⁃segregation. According to the guidelines of American
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College of Medical Genetics and Genomics (ACMG), we considered this new variation to be possibly
pathogenic variation. Finally, the patient was diagnosed as ACOX1 deficiency. Conclusions As for
patients who suffer from hypotonia, epilepsy seizure and growth retardation since neonatal period, they
should be altered to ACOX1 deficiency if cranial MRI shows symmetrical abnormal foci in cerebellum and
brain stem. Positive family history, increased VLCFAs level, and gene detection would be beneficial to
definite diagnosis.
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过氧化物酶体酰基辅酶 A氧化酶缺乏症［在线

人类孟德尔遗传数据库（OMIM#264470）］系第 17号
染色体 ACOX1基因突变导致的常染色体隐性遗传

性单一酶缺乏症，最早由 Poll⁃The等［1］于 1988年报

告 。 过 氧 化 物 酶 体 参 与 细 胞 内 极 长 链 脂 肪 酸

（VLCFAs）的 β⁃氧化以及胆汁酸和植烷酸等磷脂的

合成，其功能障碍可以导致新生儿肾上腺脑白质营

养 不 良（NALD）、Zellweger 综 合 征（ZS）和 婴 儿 型

Refsum综合征（IRS）等多种过氧化物酶体病［2］。极

长链脂肪酸的 β⁃氧化通路先后由酰基辅酶 A氧化

酶、包含烯酰辅酶 A水合酶和 3⁃羟基酰基辅酶 A脱

氢酶的双功能酶、3⁃酮脂酰辅酶 A硫解酶催化而成，

过氧化物酶体酰基辅酶 A氧化酶缺乏症是该通路的

首个催化酶酰基辅酶 A氧化酶功能障碍所致［1］（图

1）。国外已报道 34例患者［1⁃13］，但目前国内尚无相

关报道。中山大学附属第一医院神经科和广东省

广州市妇女儿童医疗中心神经内科共同诊断与治

疗 1例 ACOX1基因突变致过氧化物酶体酰基辅酶 A
氧化酶缺乏症患儿，并结合文献综述其临床特征，

以期提高临床医师对该病的认识。

病例资料

患儿 男性，3岁，主因自幼发育迟缓，行走障

碍 1月余，于 2020年 3月 13日收入广东省广州市妇

女儿童医疗中心。患儿胎龄 39周时顺产，产程中无

窒息史和产伤史，出生体重不详，出生时肌张力偏

低，因“新生儿吸入综合征、新生儿轻度窒息及心肌

损害”在当地医院住院治疗；父母诉其自幼发育迟

缓，长期至当地医院儿童保健所随诊，患儿 6 个月可

抬头、10 个月可独坐、12 个月可爬行、17 个月可独

自站立和行走、18 个月可说单字或简单词语。5月
龄时曾发生 1次抽搐发作（具体不详），当时体温 <
38.5 ℃，当地医院头部 CT和脑电图检查未见明显异

常，此后未再发作。1 个月前（2020年 2月）无明显

诱因开始出现行走不稳，步态较宽，伴右侧跛行，同

时出现头部不自主右偏，伴流涎，偶有饮水呛咳，可

进食固体食物，易激惹，精神反应欠佳；当地医院头

部MRI检查（2020年 2月 18日）显示，脑桥和双侧小

脑半球异常信号影；临床疑诊“脑炎”，静脉注射地

塞米松 2.50 mg连续 5天、间隔 3天，再静脉注射地塞

米松 2.50 mg连续 4天和免疫球蛋白 2.50 g仅 1次，

症状无明显好转，右下肢跛行症状逐渐加重至无法

独坐、独自站立和行走，并出现右上肢无力，持物无

力以左手显著，伴双手伸向物体时出现震颤，语言

表达能力倒退，发病前可表达句子、发病后单字延

长且以单字为主。

入院后体格检查 神志清楚，言语不清且以单

字为主，前额突起，低鼻梁，反应淡漠，双侧眼动欠

灵活、未见眼震，四肢肌力 3 ~ 4级、肌张力增高，尤

以双下肢显著，痉挛步态，指鼻试验、跟 ⁃膝 ⁃胫试验

和 Romberg征不配合，意向性震颤可疑阳性，感觉系

统查体不配合，四肢腱反射亢进，病理反射未引出，

脑膜刺激征阴性。

辅助检查 动脉血气分析、血浆氨基酸、血浆

酰基肉碱、血清氨、血清酮体/乳酸丙酮酸比值均于

正常值范围，腰椎穿刺脑脊液常规、生化、病原体、

副肿瘤综合征（PNS）抗体、中枢神经系统脱髓鞘抗

体、神经鞘脂贮积病酶学测定等亦于正常值范围，
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尿代谢物气相色谱 ⁃串联质谱（GC⁃MS/MS）检测、腹

部超声和脑电图未见异常。头部 MRI检查（2020年
3月 17日）显示，延髓、中脑腹侧、脑桥、双侧小脑齿

状核和颈髓可见对称性片状异常信号影，T1WI呈稍

低信号、T2WI呈高信号（图 2）。MRS显示，双侧小脑

齿状核胆碱（Cho）峰和乳酸（Lac）峰升高，N⁃乙酰天

冬氨酸（NAA）峰下降（图 3）。脑干听觉诱发电位

（BAEP，2020年 3月 20日）监测显示，双侧听觉传导

通路损害，双侧Ⅲ波和Ⅴ波潜伏期延长，Ⅰ ~Ⅲ波间

期和Ⅰ ~ Ⅴ波间期延长；视觉诱发电位（VEP）监测

显示，双侧 P100潜伏期延长。复查头部和颈椎MRI
（2020年 3月 27日）显示，延髓、中脑腹侧、脑桥、双

侧小脑齿状核和颈髓对称性片状异常信号影大致

同前，考虑代谢性脑病可能（图 4，5）。进一步行血

清 VLCFAs测定（2020年 4月 21日），其结果显示，

C22: 0 值 为 105 μmol/L（< 104.27 μmol/L）、C24: 0
94.50 μmol/L（< 104.29 μmol/L）、C26:0 2.56 μmol/L
（< 0.89 μmol/L），C24:0/C22:0比值为 0.90（< 1.04）、

C26:0/C22:0比值为 0.024（< 0.013）。

基因检测 进一步追问个人史及家族史，患儿

出生后混合喂养，按时添加辅食；父母为四代近亲

婚配，其兄出生时尿道下裂，手术治愈，但无类似症

状。遂于 2020年 4月 14日抽取患儿及其父母外周

静脉血各 2 ml，送检广州嘉检医学检测有限公司行

全 外 显 子 组 测 序（WES），结 果 显 示 ，患 儿 存 在

ACOX1基因 c.1589A > G（p.His530Arg）纯合突变，其

父母均携带 ACOX1基因 c.1589A > G（p.His530Arg）
杂合突变（图 6），但无临床症状。该位点在过氧化

物酶体酰基辅酶 A氧化酶缺乏症患者中暂无报道，

亦未在 ClinVar数据库（www.ncbi.nlm.nih.gov/clinvar/
ClinVar）中检索到。结合患儿临床表现、影像学显

示的双侧脑白质多发性对称病灶、血清 VLCFAs升
高，及该变异所在氨基酸区域高度保守，SIFT软件

（http：//provean.jcvi.org/index.php）预测为“影响蛋白

质功能可能性大”，PolyPhen⁃2软件（http：//genetics.
bwh. harvard. edu/pph2/index. shtml）预测为“可能致

病”；其父母近亲婚配且为该变异携带者，根据美国

医学遗传学和基因组学会（ACMG）指南［14］，认为该

变异为可能致病突变。为明确该变异的致病性，建

议进一步行酶的活性测定或蛋白质功能试验。

诊断与治疗 结合患儿临床表现、影像学和实

验室检查、基因检测，最终经中山大学附属第一医

院神经科明确诊断为过氧化物酶体酰基辅酶 A氧化

酶缺乏症。住院期间予甲泼尼龙 25 mg/d静脉滴注

连续 7天后改为 20 mg/d静脉滴注 1天，及静脉注射

免疫球蛋白 7.50和 5 g/d各 1天，同时予辅酶 Q10（能

气朗）10 mg/d（3 次/d）口服连续 7天后改为 20 mg/d
（3 次/d）连续 10天、左卡尼汀 1 g/d静脉滴注连续治

疗 9天，复合维生素 B口服 11天和维生素 B2 20 mg/d
（3 次/d）口服连续 2天等对症治疗。共住院 16天，

出院时精神稍好转，可独坐和独自站立数秒，头可

竖立，但与父母无语言沟通，偶有口角流涎和饮水

呛咳，查体基本同前。患儿预后较差，已失访。

讨 论

过氧化物酶体酰基辅酶 A氧化酶缺乏症临床主

VLCFAs，极长链脂肪酸；X⁃ALD，X⁃连锁肾上腺脑白质营养不良；NALD，新生儿肾上腺脑白质营养不良

图 1 极长链脂肪酸的 β⁃氧化通路以及该通路上各种催化酶缺乏导致的过氧化物酶体病

Figure 1 β ⁃ oxidation pathway of VLCAFs and peroxisomal disorders caused by various enzymatic deficiency on this
pathway.
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要表现为新生儿期肌张力低下、癫 发作和生长发

育迟缓，同时可出现感觉神经性耳聋、色素性视网

膜炎、肝肿大和特殊面容等临床特征（表 1）。癫

发作形式和发病年龄具有较高的临床异质性，发作

形式主要包括局灶性发作和全面性强直 ⁃阵挛发作

（GTCS）等，其发病年龄为新生儿期至 6岁［3］。出现

神经功能退化前，患儿一般可独坐、独自行走，可表

达单字、单词或短句［4］；大多数患儿于 2 ~ 4岁出现

神经功能退化现象，亦有文献报道 2例过氧化物酶

体酰基辅酶 A氧化酶缺乏症患儿于于 8 ~ 10岁发

病，至 50余岁时神经功能损害仍不严重［5］；患儿通

常于 4 ~ 10岁死亡，除上述文献报道的 2例发病较晚

且进展缓慢的患者外，Suzuki等［6］还报告 1例生存

至 19岁的患者。

过氧化物酶体酰基辅酶 A氧化酶缺乏症的临床

症状与新生儿肾上腺脑白质营养不良和 Zellweger
综合征等过氧化物酶体病相似，均可表现为新生儿

期发病的肌张力低下、癫 发作、生长发育迟缓和特

殊面容等。过氧化物酶体酰基辅酶 A氧化酶缺乏症

最早由 Poll⁃The等［1］于 1988年报告，2例患儿误诊为

新生儿肾上腺脑白质营养不良，行肝脏组织穿刺活

检后发现过氧化物酶体含量不变但体积增大，更重

要的是过氧化物酶体内的酰基辅酶 A氧化酶缺乏。

此后，Watkins等［11］发现，过氧化物酶体酰基辅酶 A
氧化酶缺乏症患儿神经功能退化的年龄相对较晚

且生存期相对较长，而新生儿肾上腺脑白质营养不

良和 Zellweger综合征患儿通常 1岁内即出现病情恶

化并死亡。根据其发病机制，新生儿肾上腺脑白质

营养不良和 Zellweger综合征均属于过氧化物酶体

合成障碍性疾病，其中 Zellweger综合征患儿过氧化

图 2 头部 MRI检查（2020年 3月 17日）所见 2a 横断面 T1WI显示，中脑腹侧对称性片状稍低
信号影（箭头所示） 2b 横断面 T2WI显示，中脑腹侧对称性片状高信号影（箭头所示） 2c 横
断面抑脂 FLAIR成像显示，中脑腹侧对称性片状高信号影（箭头所示） 2d 横断面 T1WI显示，
脑桥和双侧小脑齿状核对称性片状稍低信号影（箭头所示） 2e 横断面 T2WI显示，脑桥和双侧
小脑齿状核对称性片状高信号影（箭头所示） 2f 横断面抑脂 FLAIR成像显示，脑桥和双侧小
脑齿状核对称性片状高信号影（箭头所示）

Figure 2 Cranial MRI findings on March 17, 2020 Axial T1WI showed symmetrically patchy andslight hypointensity in ventral midbrain (arrow indicates, Panel 2a). Axial T2WI showed
symmetrically patchy hyperintensity in ventral midbrain (arrow indicates, Panel 2b). Axial fat
suppression FLAIR showed symmetrically patchy hyperintensity in ventral midbrain (arrow indicates,
Panel 2c). Axial T1WI showed symmetrically patchy and slight hypointensity in pons and bilateralcerebellar denate nuclei (arrow indicates, Panel 2d). Axial T2WI showed symmetrically patchy
hyperintensity in pons and bilateral cerebellar denate nuclei (arrow indicates, Panel 2e). Axial fat
suppression FLAIR showed symmetrically patchy hyperintensity in pons and bilateral cerebellar
denate nuclei (arrow indicates, Panel 2f).

2a 2b 2c

2d 2e 2f
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图 4 复查头部 MRI（2020年 3月 27日）所见 4a 横断面 T1WI显示，中脑腹侧对称性片状稍低
信号影（箭头所示），较前无明显变化 4b 横断面 T2WI显示，中脑腹侧对称性片状高信号影（箭
头所示），较前无明显变化 4c 横断面 FLAIR成像显示，中脑腹侧对称性片状高信号影（箭头所
示），较前无明显变化 4d 横断面 T1WI显示，脑桥和双侧小脑齿状核对称性片状稍低信号影
（箭头所示），较前无明显变化 4e 横断面 T2WI显示，脑桥和双侧小脑齿状核对称性片状高信
号影（箭头所示），较前无明显变化 4f 横断面 FLAIR成像显示，脑桥和双侧小脑齿状核对称性
片状高信号影（箭头所示），较前无明显变化
Figure 4 Cranial MRI findings on March 27, 2020 Axial T1WI showed symmetrically patchy andslight hypointensity in ventral midbrain (arrow indicates, Panel 4a), which was similar to the previous
T1WI. Axial T2WI showed symmetrically patchy hyperintensity in ventral midbrain (arrow indicates,Panel 4b), which was similar to the previous T2WI. Axial FLAIR showed symmetrically patchy
hyperintensity in ventral midbrain (arrow indicates, Panel 4c), which was similar to the previous
FLAIR. Axial T1WI showed symmetrically patchy and slight hypointensity in pons and bilateralcerebellar denate nuclei (arrow indicates, Panel 4d), which was similar to the previous T1WI. AxialT2WI showed symmetrically patchy hyperintensity in pons and bilateral cerebellar denate nuclei(arrow indicates, Panel 4e), which was similar to the previous T2WI. Axial FLAIR showed
symmetrically patchy hyperintensity in pons and bilateral cerebellar denate nuclei (arrow indicates,
Panel 4f), which was similar to the previous FLAIR.

4a 4b 4c

4d 4e 4f

Cr，肌酐；Ins，肌醇；Cho，胆碱；NAA，N⁃乙酰
天冬氨酸；Lac，乳酸

图 3 MRS显示，小脑齿状核 Cho峰升高

Figure 3 MRS showed elevated Cho peak
in cerebellar dentate nucleus.

物酶体以及酰基辅酶 A氧化酶、双功能酶（烯酰辅酶

A水合酶和 3⁃羟基酰基辅酶 A脱氢酶）、3⁃酮脂酰辅

酶 A 硫解酶这 3种催化酶含量急剧下降，新生儿肾

上腺脑白质营养不良患儿过氧化物酶体含量部分

下降且双功能酶缺乏；而过氧化物酶体酰基辅酶 A
氧化酶缺乏症属于单一酶缺乏病，因此，3种疾病的

病情严重程度依次为 Zellweger综合征、新生儿肾上

腺脑白质营养不良和过氧化物酶体酰基辅酶 A氧化
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图 6 全外显子组测序所见 6a 患儿存在 ACOX1基
因 c. 1589A > G（p.His530Arg）纯合突变（箭头所示）
6b 患 儿 之 父 携 带 ACOX1 基 因 c. 1589A > G（p.
His530Arg）杂合突变（箭头所示） 6c 患儿之母携带
ACOX1基因 c.1589A > G（p.His530Arg）杂合突变（箭头
所示）

Figure 6 Whole exome sequencing findings ACOX1
gene c. 1589A > G (p.His530Arg) homozygous mutation
(arrow indicates) in the patient (Panel 6a). ACOX1 gene
c.1589A > G (p.His530Arg) hererozygous mutation (arrow
indicates) carried by his father (Panel 6b). ACOX1 gene
c.1589A > G (p.His530Arg) hererozygous mutation (arrow
indicates) carried by his mother (Panel 6c).

6a

6b

6c

图 5 复查颈椎 MRI（2020年 3月 27日）所见 5a 矢
状位 T1WI显示，延髓、中脑腹侧、脑桥和颈髓稍低信号
影（箭头所示） 5b 矢状位 T2WI显示，延髓、中脑腹
侧、脑桥和颈髓高信号影（箭头所示）

Figure 5 Recheck cervical MRI findings on March 27,
2020 Sagittal T1WI showed slight hypointensity in
ventral midbrain, pons and cervical cord (arrow
indicates, Panel 5a). Sagittal T2WI showed
hyperintensity in ventral midbrain, pons and cervical
cord (arrow indicates, Panel 5b).

5a 5b

酶缺乏症［12］。

过氧化物酶体酰基辅酶 A氧化酶缺乏症的MRI
可见小脑、脑干、大脑皮质下白质对称性炎性脱髓

鞘性病变，T1WI呈低信号、T2WI呈高信号，且与临床

严重程度相关［13］。神经功能退化前，MRI可能无明

显病灶，VLCFAs累积被认为是病程进展后脑白质

脱髓鞘的主要原因［15］。MRI异常改变通常先见于

小脑白质、小脑脚和脑干，伴随小脑蚓部萎缩，随着

病程进展，脑干上部锥体束、内囊后肢、侧脑室周围

白质和胼胝体压部相继出现异常改变，逐渐蔓延至

额叶白质［5，16］。因此，小脑白质和脑干脱髓鞘改变

可能是过氧化物酶体酰基辅酶 A氧化酶缺乏症患儿

神经功能退化的早期特征，故 MRI可作为预后判断

的重要检查方法［17］。本文患儿出现行走不稳等症

状后，首次行头部 MRI检查显示脑桥和双侧小脑半

球异常信号，1 个月后上述症状加重并复查MRI，腹
侧中脑、脑桥、延髓和双侧小脑齿状核均可见异常

信号，提示病程进展较快且预后不良。

酰基辅酶 A是相对分子质量为 34 × 103的一种

催化酶，其羧基末端（C端）氨基酸序列与大鼠具有

高达 88%的同源性，Ser⁃Lys⁃Leu残基作为过氧化物

酶体靶向信号可介导基质蛋白进入并形成成熟的

过氧化物酶体［2］。Watkins等［11］采用免疫组化和超

微结构观察，发现过氧化物酶体酰基辅酶 A氧化酶

缺乏症患儿组织细胞中过氧化物酶体体积增大但

含量保持不变。Ferdinandusse等［4］的研究显示，过

氧化物酶体酰基辅酶 A氧化酶缺乏症患儿的血浆和

纤维母细胞中过氧化物酶体 β⁃氧化和酰基辅酶 A
活性均低于正常对照者，致使 C24:0和 C26:0在体内

累积。本文患儿存在视觉通路损害，但未配合行眼

科检查。文献报道，多数过氧化物酶体酰基辅酶 A
氧化酶缺乏症患儿存在视网膜病变，其中二十二碳

六烯酸（DHA，C22:6n⁃3）是哺乳动物视网膜中最为

重要的多不饱和脂肪酸（PUFA），其生物合成通路包

括内质网和过氧化物酶体，饮食中摄入的亚麻酸

（C18:3n⁃3）在内质网中经一系列延长和去饱和作用

形成 C24:6n⁃3，再在过氧化物酶体中将 C24:6n⁃3经
β⁃氧化为 C22:6n⁃3［7⁃8］。因此，当过氧化物酶体缺乏

酰基辅酶 A氧化酶时，无法正常合成 C22:6n⁃3，从而

导致视网膜病变。过氧化物酶体酰基辅酶 A氧化酶

缺乏症的突变基因最早由 Fournier等［2］于 1994年经

cDNA克隆所发现，目前已有多篇文献报道 ACOX1

基因错义突变、截短突变、无义突变等多种突变类

型，但临床表型与基因型并无关联性，临床症状严

重程度与血浆 VLCFAs和 β⁃氧化活性之间亦无明显

关联性［3⁃4］。另外，患儿的父母及兄长无类似症状，

父母已被验证为携带者，若其兄也行同一突变位点
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验证，可进一步证实该变异的致病性。

目前尚无特异性有效治疗方法。2014年，Wang
等［9］报告 1例 3岁男性过氧化物酶体酰基辅酶 A氧

化酶缺乏症患儿，予以造血干细胞移植（HSCT）治

疗，其姐同为过氧化物酶体酰基辅酶 A氧化酶缺乏

症患儿，作为对照未行造血干细胞移植治疗，结果

显示，该疗法并未阻止过氧化物酶体酰基辅酶 A氧

化酶缺乏症的病程进展，但脑组织尸检显示，患儿

大脑皮质萎缩、神经元凋亡和神经炎症等均较其姐

有所改善。2017年，Eichler等［10］报告造血干细胞基

因治疗 X⁃连锁肾上腺脑白质营养不良的Ⅱ和Ⅲ期

临床试验结果，通过向患者输注在体外被包含

ABCD1 cDNA 的 Lenti ⁃D 慢病毒载体转导的自体

CD34+造血干细胞，发现所有患者均可检测到肾上

腺脑白质发育不良蛋白（ALDPs），绝大部分患者生

存且临床症状轻微。总之，过氧化物酶体酰基辅酶

A氧化酶缺乏症、新生儿肾上腺脑白质营养不良和

Zellweger综合征均为单基因突变导致的过氧化物

酶体病，过氧化物酶体含量和（或）催化酶均有不同

程度减少，目前造血干细胞移植已用于治疗过氧化

物酶体酰基辅酶 A氧化酶缺乏症，提示造血干细胞

基因治疗也可能适用于过氧化物酶体酰基辅酶 A氧

化酶缺乏症及其他过氧化物酶体病（表 2）。临床实

践中，应提高患儿家属对疾病的认识并进行生育指

导，如禁止近亲婚配、建议妊娠期女性携带者进行

产前诊断等［18⁃19］。

综 上 所 述 ，本 文 首 次 报 道 ACOX1 基 因

c.1589A > G（p. His530Arg）突变，但仍需进一步行蛋

白质功能试验以验证该变异的致病性。对于新生

儿期发病的肌张力低下、癫 发作和生长发育迟缓，

若头部 MRI显示小脑、脑干等对称性异常信号，应

高度警惕过氧化物酶体病，阳性家族史、VLCFAs水
平升高和基因检测可明确诊断。过氧化物酶体酰

基辅酶 A氧化酶缺乏症目前尚无有效治疗方法，尽

早确诊有助于对患儿及其家庭进行宣传教育、遗传

咨询和产前诊断。
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【点评】 过氧化物酶体酰基辅酶 A氧化酶缺乏

症是一种极为罕见的疾病，系过氧化物酶体极长链

脂肪酸代谢障碍所致，多于婴幼儿期发病，临床主

要表现为精神运动发育迟缓并倒退、抽搐发作，但

症状与体征并无特异性，常规实验室检查和辅助检

查亦缺乏特异性，临床准确诊断困难，易误诊、误

治。该文报道 1例过氧化物酶体酰基辅酶 A氧化酶

缺乏症患儿的临床特征及诊疗全过程，内容全面、

翔实、客观，对提高医务人员对疾病的认知、早期识

别、及时予以遗传咨询，以防止疾病在家族中的蔓

延意义重大。

（广东省广州市妇女儿童医疗中心遗传与内分泌科 刘丽教授）

视神经脊髓炎谱系疾病
neuromyelitis optica spectrum disorders（NMOSDs）

受试者工作特征曲线
receiver operating characteristic curve（ROC曲线）

双相情感障碍 biplar affective disrder（BAD）
睡眠剥夺 sleep deprivation（SD）
四个成串刺激 train of four（TOF）
特发性炎性脱髓鞘疾病
idiopathic inflammatory demyelinating diseases（IIDDs）

体感诱发电位 somatosensory⁃evoked potential（SEP）

调节性 T细胞 regulatory T cells（Treg）
同型半胱氨酸 homocysteine（Hcy）
头颈部动脉夹层 cervicocerebral artery dissection（CAD）
α⁃突触核蛋白 α⁃synuclein（α⁃Syn）
突触素 synaptophysin（Syn）
外周血单个核细胞
peripheral blood mononuclear cell（PBMC）

微小 RNA microRNA（miRNA）
无病生存率 disease free survival（DFS）
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