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述评

儿童常染色体显性遗传性多囊肾病

（Autosomal dominant polycystic kidney
disease，ADPKD）也就是以前众所周知的

“成人多囊肾”，大多数的病例直到成年期

才被发现。然而，多囊肾病比较常见的并

发症比如高血压、心血管疾病等可能在疾

病被发现前就已经发生了。在儿童中进行

多囊肾病的早期筛查，可以发现那些已经

出现早期并发症的患者，而且有随机对照

试验也阐述了进行早期干预可以减缓疾病

的进一步进展。尽管如此，在英国目前只

有极少数有多囊肾病家族史的儿童被

筛查。

ADPKD是最常见的遗传性肾病，英

国65岁以下需要肾移植治疗的患者中约

10%是ADPKD患者 1。大部分患者在前30
多年是没有症状的，典型的症状往往表现

为腹痛或是偶然发现的高血压。肾脏疾

病表现为双侧肾小管渐进性的囊性扩张，

直到最后压迫肾实质并导致肾脏增大。

患者在发展为高血压后，疾病会进入一个

加速恶化的轨迹，肾功能会出现进行性恶

化，大约一半左右的患者会在60岁之前发

展至终末期肾病（图1）2。心血管疾病也是

常见的并发症和引起死亡的常见原因 3。

儿童期ADPKD有时是在常规的产前

B超时，或者在出现一些症状做辅助检查时

发现，亦或是发现存在家族史而筛查发现

的。目前的共识是延缓对有患病风险但无

症状的儿童做进一步的辅助检查，这也是

因为ADPKD属于成人肾病，即使早期发现

目前也暂时没有特异性的治疗方法可以减

缓疾病的进展。为了支持这种观点，改善

全球肾脏病预后组织近来也不建议对无症

状的儿童进行疾病的早期筛查 4。

然而，目前有越来越多的证据表明一

些可供测量的早期症状，比如特异性高血

压、心血管功能不全、肾脏体积增大等都是

受累儿童的早期表现。而且，有研究表明，

早期尽量减少危险因子的暴露可中止疾病

的进一步恶化。此外，近年来通过对

ADPKD囊肿形成分子机制的研究，为疾病

的靶向性治疗提供了可能。尽管目前的药

物只可在成人应用，但我们应该认识到，疾

病可能在儿童期或青春期就已经开始，而

且进展的过程比我们之前预想的要早。

目前已知大概有1/3的患病儿童存在

明显的高血压。左心室肥大可以发生在

高血压（血压高于同年龄、性别和身高的

第95百分位）和正常血压的儿童（血压在

第75和第95百分位之间）5。给正常血压

儿童应用血管紧张素转换酶抑制剂将其

血压控制在第 50百分位左右，可以减缓

左心室肥大的形成，进而延缓肾功能的恶

化 6。另外，普伐他汀还可以减缓肾脏结

构性病变的恶化 7-8。正常血压的ADPKD
年轻患者还经常有左右心室收缩功能不

良、血管内皮功能障碍、颈动脉内膜中层

增厚、冠状动脉血流速度下降等 9-11。

英国国家健康与临床优选研究所

（NICE）近年来通过第一种 ADPKD成人

慢性肾病 2~3期的靶向治疗药物 12，去氨

加压素拮抗剂。我们相信儿童对这类药

物的副作用耐受性很差。然而，一些用于

其他疾病的药物经过调整也正在开发

中。这种从症状性到预防性治疗的转变，

Satyamaanasa
Polubothu
academic clinical
fellow 1,
Amanda Richardson
paediatric nephrology
specialist trainee2,
Larissa Kerecuk
consultant paediatric
nephrologist3,
Manish D Sinha
consultant paediatric
nephrologist 2

1Great Ormond Street
Hospital, London
WC1N 3JH, UK;
2Department of
Paediatric
Nephrology, Evelina
London Children's
Hospital, London, UK;
3Department of
Paediatric
Nephrology,
Birmingham
Children's Hospital,
Birmingham, UK
Correspondence to:
S Polubothu
mpolubothu@gmail.
com

李文静 译
北京和睦家医院

儿科

杜忠东 校
首都医科大学附属

北京儿童医院

儿童常染色体显性遗传性多囊肾病
现在筛查有益于以后的救治吗？

Autosomal dominant polycystic kidney disease in children
Screen now to save later?
来源：BMJ 2016;353:i2957 doi: 10.1136/bmj.i2957



186 英国医学杂志中文版2017年4月第20卷第4期

述评

提供了一个好时机，对目前儿童期ADPKD诊疗常

规提出质疑。有趣的是，NICE建议给有家族性高

胆固醇血症风险的儿童做基因检测，这是另外一种

可能存在长期严重并发症的遗传性疾病。

全科医师、肾脏病专科医师、遗传学医师和儿

科医师必须意识到ADPKD并不是只有成人才会有

的疾病。这种重要信息的普及可以早期发现并重

视儿童高血压患者，从而为延缓疾病的进展提供机

会。我们非常迫切的希望英国出台一些类似的规

范告知医务人员并优化和统一诊疗方案，最终提高

此类患者群的长期健康状况和生存质量。

数以千计尚未得到医疗干预的患者需要资源

的重新配置和进一步优化，但就目前的英国国家健

康体系（NHS）来说，这的确很难做到。而且，从伦

理上来讲，虽然从临床上可能已经暗示存在确定的

诊断，但因为保险的负支出，一些需要基因检测的

儿童或许还不能签署知情同意。尽管这些因素持

续存在，我们也不能再忽略这些ADPKD儿童了。

我们建议尽快召集临床医师、伦理学家、医疗

保健部门人员，同时也包括ADPKD的患者和他们

的家庭成员召开国家级会议讨论一个解决的办

法。比起用在因延误高血压治疗引起的并发症和

慢性肾脏病的大量费用来说，用在筛查和早期疾病

干预的费用则是微乎其微。
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图 1 常染色体显性遗传性多囊肾病随年龄进展图。与之

相对应出现的血压、肾小球滤过率以及囊肿大小的变化


