
用爱与智慧点亮生命之光
—甲基丙二酸血症患儿康复之路的医者担当

疾病概述：甲基丙二酸血症 (methylmalonic acidemia，MMA)是一种可防

可治的遗传代谢性疾病，属于常染色体隐性遗传，由于线粒体内甲基丙二酰辅

酶 A 变位酶(methylmalonyl-CoAmutase，MCM)自身缺陷或其辅酶钴胺素（维生

素 B12）代谢缺陷所致，造成甲基丙二酸、丙酸等有机酸在体内蓄积，从而导

致神经、肝脏、肾脏等全身多系统损害，中枢神经系统损伤主要表现为脑发育

障碍、脑结构障碍、脑网络障碍和脑功能障碍。MMA 合并高同型半胱氨酸血症

是我国 MMA 患者的主要类型，多起病于新生儿期，成人发病者罕见，症状多变，

缺乏特异性，易被误诊。

2022 年国庆节刚过，我们病房就来了一个名叫沛沛的小病人，他坐在病

床上，脸庞稚嫩，眼中透出一股呆萌的气息，但又不时流露出些许迷茫的神色。

一周前，他还是活蹦乱跳、充满朝气的少年。不知为何，他的口齿开始突然含

糊不清，反应也变得迟钝，走路摇摇晃晃，这一系列突如其来的变化让所有人

都措手不及。入院前一天，恶心和呕吐更让他痛苦不堪。看着儿子这副摸样，

沛沛的父母心如刀绞。他们焦急地守在病床边，紧握着彼此的手，眼中满是忧

虑和无助。

从母亲的描述中，我们深深感受到她对儿子的担忧和焦虑。虽然孩子并没

有受凉或发热，也没有明显的情绪波动，但他的身体状况确实出现了问题。

沛沛对学习不感兴趣，成绩也不理想，这反映出他在学习和生活方面存在

一些困扰和挑战。同时，孩子偏爱零食和可乐，这可能导致他的饮食不均衡，



缺乏必要的营养。这样的生活习惯和病史让我们感到有些摸不着头脑。更令人

惊讶的是，入院后的血常规检查显示，孩子竟然存在中度贫血的情况。

在孩子来院第二天,进行了腰穿脑脊液检查，然而检查结果并没有发现特

征性的异常，同时脑电图检查显示全导联弥漫性异常。另一方面，头颅 MRI 检

查结果也同样令人担忧，沛沛双侧小脑半球出现了条片状的异常信号。

结合男孩的症状——反应迟钝、行走缓慢，以及脑电图和 MRI 结果，我们

为沛沛制定了一套治疗方案，其中包括使用阿昔洛韦和地塞米松等药物。治疗

刚开始的几天，他的状况似乎有了些许好转，反应比入院时稍微灵敏了一些，

也能简单地回答医生的问题了。这让家人们看到了希望，让我们稍微松了口气。

就在大家都以为男孩的病情会逐渐好转的时候，入院后的第十天清晨，沛

沛开始抱怨头痛、恶心，并出现了喷射性呕吐，同时还存在左侧下肢疼痛，体

温也升高到了 38.6℃。很快，头颅 CTV 检查结果出来了，提示脑静脉窦血栓形

成，对儿童来说，这是一个相对罕见的病症，同时，凝血像中的 D 二聚体进行

性升高也支持诊断，于是我们对他进行了抗凝治疗，希望能够阻止病情的进一

步恶化。

当天下午，沛沛的情况再次发生突变。躺在床上休息的他突发双目向左凝

视，双侧瞳孔散大，对光反射消失，持续了大约 1 分钟。发作停止后，他变得

意识模糊，虽然有自主睁眼，但对呼唤和疼痛刺激的反应都很差，无法进行言

语对答，我们立即将他转入 NICU。在 NICU 里，我们对沛沛进行了全面的监护

和治疗，使用抗癫痫药物来控制他的癫痫发作，同时继续寻找病因。

对于沛沛的病情，我们感到困惑，他的症状复杂多样，涉及到神经系统、

血液系统等多个方面。这不由得让人怀疑他得的很可能是一种罕见的疾病，经



过科内积极的文献查阅和病例讨论，我们科的肖教授——一位在疑难罕见病领

域有深厚造诣的专家，提出了关键性的发现。

肖教授注意到患者的血同型半胱氨酸、血钾和血氨水平均显著升高，分别

为 146.7μmol/L、6.2mmol/L 和 54.2μmol/L，遂建议进一步完善代谢相关的检

查，以深入探究病因。最后，血及尿有机酸检查结果为我们指明了方向，血有

机酸代谢结果显示丙酰基肉碱比值升高，进一步的尿有机酸及串联质谱分析则

发现甲基丙二酸（MMA）升高，最终考虑患者患有甲基丙二酸血症合并高同型

半胱氨酸血症。这一诊断结果的得出，使我们能够更有针对性地调整治疗方案。

我们给予了甜菜碱来降低血同型半胱氨酸水平，环锆硅酸钠用于降低血钾，

以及左卡尼汀、维生素 B1、叶酸片和甲钴胺等药物进行综合治疗。经过一系

列精心制定的治疗措施，沛沛的状况得到了明显的改善。他能够对外界的呼唤

作出反应，并且可以简单地配合完成一些指令。

经过一段时间的治疗与观察，沛沛的整体情况有了显著的提升，在查体过

程中，他还是不能完成复杂一点的运算，但定向力及记忆力均处于正常水平，

MMSE 评分达到了 28 分，显示认知功能在逐步恢复。此外，全外显子基因检测

也为我们提供了更为确切的诊断依据。结果显示，MMACHC 基因存在复合杂合

突变，这一发现进一步支持了晚发甲基丙二酸血症 cblC 型的诊断。在明确诊

断并确认患儿病情稳定后，我们安排患儿出院回家观察。

十一月的深秋，本是落叶纷飞、金黄满地的美好季节，然而由于新冠疫情，

医院的病房里仿佛被一股难以名状的紧张氛围笼罩。

虽然整体上，沛沛的病情保持着相对的稳定，但每次随访的时候那个令人

担忧的血同型半胱氨酸数值，仍然持续偏高。同时 EEG 提示全导联弥漫性慢波



活动增多，可能暗示着某种潜在的病理变化。我们知道，每一个细微的变化都

可能对沛沛的病情产生深远的影响，大家都在隐隐的担忧着。

其后的一个普通清晨，像往常一样，沛沛准备下床行走，但突然感到双腿

无力，他努力想要站稳，可双腿却不听使唤。当他被送到门诊时，我发现沛沛

的双下肢肌力明显减弱，双侧髌阵挛和踝阵挛均呈阳性。这个结果让所有人都

感到担忧，我们为他安排了诱发电位检查，希望能够找到问题的根源，检查结

果提示沛沛的下肢体感诱发电位 P38、N48 均未出现明显的波形。

面对患儿病情的波动，肖教授果断地做出了决定，增加甜菜碱剂量，将甲

钴胺调整为羟钴胺肌注治疗，通过降低同型半胱氨酸水平来减轻对神经系统的

损害。他深知这是一场与时间的赛跑，必须尽快采取行动才能挽救沛沛的神经

功能。随着治疗方案的调整，渐渐地，沛沛的病情开始有了转机。他的行走能

力逐渐恢复，双腿也重新找回了力量。虽然过程艰难而漫长，但每一次的进步

都让我们和沛沛的家人感到无比的欣慰和喜悦。

男孩的身体状况在逐渐好转。出院后一个月，他来到我的门诊进行随访。

经过 EEG 检查，显示其背景活动以α波为主，这提示他的脑电图已基本趋于正

常。这可是一个令人欣慰的好消息，说明他的大脑功能正在逐步恢复。到了第

二个月门诊随访时，复查头颅 MRI 的结果更是让我们惊喜。颅内病灶已完全吸

收，这意味着他的病情已经得到了显著的改善。同时 EEG 背景频率也较之前明

显增快，这都是大脑功能逐渐恢复的良好迹象。

随着时间的推移，情况越来越好。在 2023 年 1 月 19 日的 MMSE 评分中，

他获得了满分 30 分，这充分证明了沛沛的认知功能已经达到了正常水平。经

过规律治疗，他已经完全恢复了正常的学习和生活。更令人高兴的是，他的身



高比一年前增高了 8 厘米，体重也增加了 5 公斤，这些都是健康成长的标志。

我们相信，在未来的日子里，他会继续茁壮成长，迎接更加美好的人生。

医者寄语：

看着沛沛健康快乐的样子，我们每一位医护人员都深感欣慰和自豪。他的

每一个笑容、每一个动作，都仿佛在诉说着生命的力量和希望的光芒。这个曾

经遭受病痛折磨的孩子，如今已经勇敢地走出阴影，重新迎接属于他的美好人

生。他的经历不仅是他个人的成长历程，更是医学界不断探索、不断进步的见

证。正是因为有了这样的患者，医者才有了不断前进的动力和方向。相信随着

医学的不断进步和发展，大家一定能够攻克更多的疾病难题，让更多的患者重

新拥有健康和快乐的生活。医者希望能够成为他们战胜疾病的坚强后盾，陪伴

他们走过每一段艰难的时光。我们将一如既往地为患者和家庭带去更多欢乐和

希望，让这个世界因为我们的存在而变得更加美好。


