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　 　 先天性孤立肾 ( ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｓｏｌｉｔａｒｙ ｋｉｄｎｅｙꎬ
ＣＳＫ)是指出生时即表现为单侧肾缺如、萎缩或无功

能ꎬ由于肾脏代偿能力较强ꎬ仅有少部分先天性孤立

肾患者出现高血压、蛋白尿等肾功能损害表现ꎮ 目

前尚无以手足及面部麻木为首发表现的先天性孤立

肾病例报告ꎮ 本文报道 １ 例我院内分泌科收治的先

天性孤立肾漏诊患者ꎬ结合该病临床特点及随访情

况ꎬ复习相关文献ꎬ分析活性维生素 Ｄ 与钙磷、血糖

代谢及免疫之间的关系ꎬ提高临床医师对该病的认

识ꎬ避免漏诊ꎮ

１　 临床资料

患者ꎬ男ꎬ１５ 岁ꎬ因“手足及面部麻木 ７ ｄꎬ加重

伴无故摔倒 １ ｄ”于 ２０１８ 年 ４ 月 １９ 日入院ꎮ 患者

７ ｄ前无明显诱因出现手足及面部麻木ꎬ无肌肉痉

挛ꎬ无手足搐搦ꎬ无喉鸣、惊厥、骨痛ꎬ无四肢乏力ꎬ因
未影响生活未予诊治ꎮ １ ｄ 前上述症状加重ꎬ伴无故

摔倒 １ 次ꎬ来我院急诊ꎬ查血钙 １.４５ ｍｍｏｌ / Ｌ(２.１０~
２.６０ ｍｍｏｌ / Ｌ)ꎬ给予葡萄糖酸钙补充治疗后症状缓

解ꎮ 为明确病因ꎬ我科以“低钙血症原因待查”收入病

房ꎮ 入院体检:体温 ３６.２ ℃ꎬ脉搏 ８２ 次 / ｍｉｎꎬ呼吸 ２０
次 / ｍｉｎꎬ血压 １０７ / ６３ｍｍＨｇ(１ｍｍＨｇ＝０.１３３ ｋＰａ)ꎬ营养

不良ꎬ发育正常ꎬ体质量指数 １６.５ꎮ 四肢末端浅感觉减

退ꎬ其他查体未见异常ꎮ
入院后询问病史ꎬ家属诉患者存在偏食、户外光

照时间及运动量少等不良生活习惯ꎮ 复查血钙

１.６２ ｍｍｏｌ / Ｌꎬ化验维生素 Ｄ ２０.８９６ ｎｍｏｌ / Ｌ(≤２５
为缺乏ꎻ２５~７５ 为不足ꎻ７５ ~ ２００ 为均衡ꎻ>２００ 为过

量)ꎬ维生素 Ａ ０.４８３ μｍｏｌ / Ｌ(≤０.５２ 为缺乏ꎻ０.５２~
０.７ 为不足ꎻ０.７~２.２ 为均衡ꎻ>２.２ 为过量)ꎬ维生素

Ｂ９ １２.０３９ ｎｍｏｌ / Ｌ(≤６.８ 为缺乏ꎻ６.８ ~ １３.４ 为不足ꎻ
１３.４ ~ ３６. ３ 为均衡ꎻ > ３６. ３ 为过量)ꎻ 空腹血糖

６.５ ｍｍｏｌ / Ｌꎬ行糖耐量试验及胰岛素、Ｃ 肽释放试

验ꎬ见表 １ꎻ甲状旁腺激素 ( ｐａｒａｔｈｙｒｏｉｄ ｈｏｒｍｏｎｅꎬ
ＰＴＨ)３６２ ｐｇ / ｍＬ(１５ ~ ６５ ｐｇ / ｍＬ)ꎻ血肝肾功、钾钠

离子、碱性磷酸酶、甲功、皮质醇、糖化血红蛋白、糖
尿病自身抗体、全身骨骼 Ｘ 线检查均无异常ꎮ 甲状

腺超声:甲状腺右叶后方低回声结节(甲状旁腺?
观察)ꎮ 结合患者病史、症状及辅助检查ꎬ初步诊断

为“维生素 Ｄ 相对不足性低钙血症”ꎮ 住院期间给

予患者饮食指导、增加光照、补充活性维生素 Ｄ、补
钙治疗ꎬ出院时复查指标较前明显好转ꎬ血钙由

１.４５ ｍｍｏｌ / Ｌ升至 １.８０ ｍｍｏｌ / ＬꎬＰＴＨ 由 ３６２.００ ｐｇ / ｍＬ
降至 ３０６.１０ ｐｇ / ｍＬꎮ 院外嘱继续补充活性维生素 Ｄ
及补钙治疗ꎬ门诊随访该病例血钙进行性升高ꎬＰＴＨ
进行性降低ꎬ预后良好ꎮ

随访过程发现患者于 ２０１９ 年 １１ 月因“发热

７ ｄ”入住我院呼吸科ꎬ化验肝功能示谷丙氨酸氨基

转移酶、天冬氨酸氨基转移酶明显升高ꎬ空腹血糖

９.０ ｍｍｏｌ / Ｌꎬ餐后 ２ ｈ 血糖 １０.１ ｍｍｏｌ / Ｌꎬ行糖耐量

试验及胰岛素、Ｃ 肽释放试验ꎬ见表 ２ꎮ 为明确肝损

害原因ꎬ首次行肝胆胰脾肾超声示右肾区未探及明

显肾脏回声ꎬ提示右肾发育异常ꎻ完善腹部 ＣＴ(图



　 １２２　　 山　 东　 大　 学　 学　 报　 (医　 学　 版) ６２ 卷 ３ 期　

１)示右肾区未见肾脏显示ꎮ 呼吸科给予经验性抗感

染治疗ꎬ感染难控制ꎬ升级为美罗培南抗菌ꎬ并予保肝

药物及对症治疗后好转出院ꎮ 此后 ４ 个月ꎬ患者因

“肝功能异常及代谢异常”分别入住我院消化内科、内
分泌科ꎬ住院监测谷丙氨酸氨基转移酶、天冬氨酸氨

基转移酶仍偏高ꎬ行自身免疫性肝炎抗体系列、柯萨

奇病毒、人类疱疹病毒 ４ 型、呼吸道病毒系列检测均

无异常ꎬ２ 次住院期间予保肝药物治疗ꎬ患者转氨酶

下降至临近正常值ꎬ好转出院ꎮ 出院后监测肝脏转氨

酶再次升高ꎬ为行中西医结合治疗ꎬ入住中西医结合

科ꎮ 考虑肝损害病因暂未明确ꎬ未予中药治疗ꎮ 为协

助诊疗ꎬ请肝病科会诊ꎬ建议患者行肝穿刺活检明确

原因ꎬ患者未配合ꎮ 因当前生物界病毒种类众多ꎬ且
检测手段所限ꎬ不能排除某些病毒无法被检出ꎮ 经患

者及其家属知情并同意ꎬ予更昔洛韦 ０.２５ ｇ(早、晚各

１ 次)静脉滴注抗病毒治疗 １ 周ꎬ复查谷丙氨酸氨基

转移酶、天冬氨酸氨基转移酶恢复至正常值ꎮ 患者既

往影像学检查示右肾异常ꎬ为判断右肾有无生理功

能ꎬ住院期间完善肾动态显像 ＋肾小球滤过率

(ｇｌｏｍｅｒｕｌａｒ ｆｉｌｔｒａｔｉｏｎ ｒａｔｅꎬ ＧＦＲ)测定示左侧孤立肾ꎬ
左肾位置、大小、形态、功能正常ꎬ左侧上尿路通畅ꎮ
排除患者手术史及右肾异位的可能ꎬ患者左侧先天性

孤立肾诊断成立ꎮ 截至 ２０２３ 年 １０ 月ꎬ患者仍在随访

中ꎬ病情无特殊进展ꎮ 本研究获得患者知情同意ꎮ
表 １　 首次住院期间行糖耐量试验及胰岛素、

Ｃ 肽释放试验指标

指标 ０ ｍｉｎ ０.５ ｈ １ ｈ ２ ｈ ３ ｈ
血糖 / (ｍｍｏｌ / Ｌ) ６.２ ９.４ ９.９ ６.４ ５.１
胰岛素 / (μＩＵ / ｍＬ) ８.１ ４０.４ ４９.５ ２３.６ １０.３
Ｃ 肽 / (ｎｇ / ｍＬ) ２.１ ４.６ ７.０ ５.２ ３.７

表 ２　 第 ２ 次住院期间行糖耐量试验及胰岛素、
Ｃ 肽释放试验指标

指标 ０ ｍｉｎ ０.５ ｈ １ ｈ ２ ｈ ３ ｈ
血糖 / (ｍｍｏｌ / Ｌ) ６.３ ８.４ １１.４ ７.０ ６.５
胰岛素 / (μＩＵ / ｍＬ) １４.８５ ３１.６３ ５９.９９ ３９.６７ ４４.９５
Ｃ 肽 / (ｎｇ / ｍＬ) ３.９９ ５.１２ ７.８８ ８.４４ ７.５４

图 １　 腹部 ＣＴ 右肾未见显示

２　 讨　 论

先天性孤立肾是一种罕见的先天性疾病ꎬ其发

生率约为 ０.０５％ꎬ常见于男性ꎬ约 ３０％患者伴有肾脏

或尿路其他先天性异常[１￣２]ꎮ 由于肾脏代偿能力

强ꎬ患者可能终身无症状[３]ꎮ 本患者初被诊断为

“维生素 Ｄ 缺乏性低钙血症(营养不良性?)”ꎬ随着

病情发展涉及血糖代谢异常、重症肺炎和肝损害等

多个系统ꎮ 尽管患者病情反复ꎬ但主管医师未考虑

单一病因的可能性ꎬ仅给予对症治疗ꎮ 本研究通过

查阅文献ꎬ阐述患者所有临床表现均可由“孤立肾

伴多种并发症”体现ꎮ
２.１　 先天性孤立肾、ＰＴＨ 对血钙浓度的影响

维生素 Ｄꎬ主要由皮肤中 ７￣脱氢胆固醇经紫外

线(波长 ２９０ ~ ３１５ ｎｍ)照射转化而来ꎬ少量从食物

中获取[４]ꎮ 维生素 Ｄ 在肝脏 ２５￣羟化酶催化下生成

２５￣羟基维生素 Ｄꎬ后者在肾脏 １α￣羟化酶作用下转

化为活性 １ꎬ２５￣二羟维生素 Ｄ[５]ꎬ即钙三醇ꎮ 钙三醇

具有强生物活性ꎬ可以作用于小肠、骨骼和肾脏升高

血钙[６]:①作用于小肠:钙三醇进入小肠黏膜细胞ꎬ
通过基因组效应ꎬ促进钙泵、钙结合蛋白等钙吸收蛋

白的生成ꎬ触发钙吸收ꎮ 当钙三醇不足时ꎬ膳食钙的

吸收率仅为 １０％ ~ ２０％ꎻ充足时ꎬ可提高到 ３０％ ~
４０％[７￣８]ꎮ ②作用于骨骼:钙三醇参与骨吸收与骨形

成ꎮ 一方面ꎬ钙三醇诱导骨钙素表达[９]ꎬ刺激破骨

细胞前体成熟[１０]ꎬ促进骨基质溶解和血钙、血磷升

高ꎮ 另一方面ꎬ血钙和血磷升高促进骨钙沉积和矿

化ꎬ但总体效应弱于前者ꎮ ③作用于肾脏:研究发

现ꎬ当 ２４ ｈ 内滤过血浆总量为 １７０ Ｌ 时ꎬ约 １０ ｇ 钙

被过滤[１１]ꎮ 过滤后的钙约 ９８％ 被重吸收ꎬ其中

６０％ ~７０％被近曲小管重吸收ꎬ２０％被髓袢重吸收ꎬ
１０％被远曲小管重吸收ꎬ５％被集合管重吸收ꎮ 可

见ꎬ钙三醇通过多种机制发挥其生物活性ꎬ升高血钙

水平ꎮ 本患者长期偏食和缺少户外光照ꎬ导致维生

素 Ｄ 来源不足ꎮ 该患者患有先天性孤立肾ꎬ单侧肾

脏缺失导致 １α￣羟化酶分泌减少ꎬ影响钙三醇生成ꎮ
此外ꎬ患者正处于青少年生长发育高峰期ꎬ对钙的需

求大增[１２]ꎮ 这些因素共同作用ꎬ加剧患者体内钙缺

乏ꎮ 有研究证实ꎬ低钙血症可导致神经肌肉兴奋性

增高[１３]ꎬ引发手足麻木等症状ꎬ与患者病情相符ꎮ
机体内血钙除了受活性维生素 Ｄ 调节外ꎬ还与

ＰＴＨ、降钙素、雌激素和成纤维细胞生长因子 ２３ 相

互影响[１４]ꎮ Ｈａｎｎａｎ 等[１５]研究发现ꎬ当血钙增加时ꎬ
Ｃａ２＋会与传感受体的细胞外结构域结合ꎬ激活细胞
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内途径ꎬ减少 ＰＴＨ 分泌ꎮ 而血钙减少时则会解除这

种抑制ꎬ促进 ＰＴＨ 的分泌ꎮ ＰＴＨ 通过诱导肾脏中相

关基因的表达ꎬ增加活性维生素 Ｄ 的生成[１６]ꎬ进而

影响肠道、骨骼和肾脏ꎬ使血钙升高ꎮ 本患者初期表

现为血钙降低、ＰＴＨ 升高ꎬ甚至出现甲状旁腺增生

(超声检查显示)ꎮ 经过补充活性维生素 Ｄ 后ꎬ血钙

上升ꎬＰＴＨ 下降ꎬ提示 ＰＴＨ 是由低钙血症引起的继

发性升高ꎮ 结合影像学检查结果ꎬ患者骨骼发育正

常ꎬ可以排除原发性甲状旁腺功能亢进症和假性甲

状旁腺功能减退症ꎮ
２.２　 先天性孤立肾与糖代谢异常

患者在两次住院期间行糖耐量试验及胰岛素、
Ｃ 肽释放试验结果显示ꎬ患者存在胰岛素抵抗和胰

岛 β 细胞功能减退ꎮ 目前已有研究表明ꎬ钙三醇与

血糖水平密切相关[１７]ꎬ影响胰腺胰岛素分泌和外周

胰岛素敏感性ꎮ 钙三醇能促进胰岛 β 细胞分泌胰

岛素ꎬ机制之一是调节细胞内 Ｃａ２＋ 浓度ꎬ进而激活

胰岛素胞吐作用[１８￣１９]ꎮ Ｍａｅｓｔｒｏ 等[２０] 研究发现ꎬ钙
三醇还能直接激活胰岛素受体ꎬ增强胰岛素反应性ꎬ
改善葡萄糖和胰岛素代谢ꎮ 此外ꎬ该患者存在胰岛

素抵抗ꎮ 研究显示ꎬ钙三醇可以提高胰岛素的敏感

性ꎬ其机制可能与维持低浓度的活性物质和自由基、
正常 Ｃａ２＋信号、促炎细胞因子的低表达、增加抗炎

细胞因子的生成以及激活 ＰＰＡＲ￣δ 有关[２１]ꎮ 在采

取感染控制及消除易感因素措施后ꎬ患者血糖水平

依然偏高ꎮ 结合患者的检查结果ꎬ考虑其血糖代谢

异常与钙三醇缺乏有关ꎮ 先天性孤立肾导致患者活

性维生素 Ｄ 生成减少ꎬ不仅会降低胰岛素的分泌及

敏感性[２２]ꎬ还会削弱胰岛 β 细胞将胰岛素原转化为

胰岛素的能力[２３]ꎮ
２.３　 先天性孤立肾与免疫

患者住院期间反复发生肝损害(病毒性感染可

能性大)及肺部感染ꎬ经过漫长的随访及病程分析ꎬ
考虑患者免疫力低下与活性维生素 Ｄ 的缺乏有关ꎮ
已有研究证实ꎬ活性维生素 Ｄ 在免疫系统中发挥重

要作用ꎬ既可以调节先天性免疫又可以调节获得性

免疫[２４￣２６]ꎮ 首先ꎬ钙三醇通过维生素 Ｄ 受体￣类视

黄醇 Ｘ 受体信号刺激巨噬细胞和单核细胞的抗菌

活性ꎬ触发抗菌肽产生ꎬ后者可以防御细菌、真菌和

病毒等病原体[２７￣２９]ꎮ 此外ꎬ骨化三醇可以改变 Ｔ 淋

巴细胞的细胞因子谱ꎬ抑制促炎细胞因子的产生ꎻ同
时抑制 Ｂ 淋巴细胞增殖、浆细胞活化和免疫球蛋白

分泌[３０￣３１]ꎮ 本患者因先天性孤立肾致活性维生素 Ｄ
生成减少ꎬ出现免疫细胞功能受损ꎬ从而引发感染ꎮ

综上所述ꎬ本例患者的低钙血症、血糖代谢异

常、重症肺炎和难治性肝损害等临床表现均可用

“孤立肾并多系统并发症”予以解释ꎮ 大多数先天

性孤立肾患者无症状ꎬ但生长发育期的青少年出现

不明原因的低钙血症、糖代谢异常及免疫力低下时ꎬ
需考虑此病ꎮ 患者院外保持高钙饮食、适当光照、体
育锻炼ꎬ并长期补充活性维生素 Ｄꎬ随访至 ２０２３ 年

１０ 月未再出现异常ꎮ 经文献查阅ꎬ发现关于孤立肾

伴多种并发症的病例报告较少ꎬ因此ꎬ本病例报告对

临床工作具有一定的参考价值ꎮ 通过对本例患者的

诊治过程进行分析ꎬ有助于提高临床医师对孤立肾

及其并发症的认识ꎬ同时加强临床医师对单一病因

导致多系统并发症的理解ꎬ以提高诊断和治疗水平ꎮ
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