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 1.什么是甲�戊酸激�缺乏症 

 1.1 什么是甲�戊酸激�缺乏症 
甲�戊酸激�缺乏症是一种基因��病，是一种先天性缺陷。患者反复��，伴随着其他各种�
床表�，包括淋巴�的�痛（特别是�部淋巴�）、皮疹、�痛、咽喉痛、口腔��、腹痛、呕
吐、腹泻、关��痛。�重患者在�幼儿期出�危及生命的��、生��育�滞、�力下降和�
��害。在很多患者中，血中免疫球蛋白D（IgD）升高，所以又称�"高IgD周期���合征"。

 1.2 �病常��？ 
�病很罕�，所有的人群都可以得此病，但是在荷�人中更常�。�病的�生率即使在荷�也是
很低的。在�大多数患者中，6�之前通常在�儿期开始出���。男女患病几率相同。

 1.3�病的病因是什么 
甲�戊酸激�缺乏症是一种基因��病。�致�病的基因是MKD。�个基因能够�生甲�戊酸激
�。甲�戊酸激�是一种正常人需要的能够�生化学反�的一种�。�种反�使甲�戊酸�化成
磷酸化甲�戊酸。在患者中，MVK基因的复制遭到破坏，�致甲�戊酸激�的活性降低。�致甲
�戊酸的累�，累�的甲�戊酸就会在��的�候出�在尿中。在�床上表��反复��。MVK
基因突�越糟糕，疾病程度越�重。虽然�病是��性的，但是疫苗接种、病毒感染、外�和精
神��可以引起��。

 1.4�病���？ 
甲�戊酸激�缺乏症是常染色体阴性��病。�就意味着甲�戊酸激�缺乏症的患者需要两个突
�基因，一个来自母�，一个来自父�。因此，夫父母是一般携�者，并不�病。像�种携�者
夫妻，在生一个孩子患有甲�戊酸激�缺乏的��是1:4

 1.5 �什么我的孩子得病，能�防�？ 
由于�生甲�戊酸�的基因�生突��致儿童患有此病。�病不能�防。在很�重的家庭中，可
以考��前�断。
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 1.6 �病�染�？ 
它不�染

 1.7�病的主要�床表�是什么 
主要的�床�����，常以寒��首�症状。��会持�3-6天，而且不定期的复�（数周到数
月）。��常伴有一系列的�床表�。包括淋巴�的�痛，特别是�部淋巴�、皮疹、�痛、咽
喉痛、口腔��、腹痛、呕吐、腹泻、关��痛。�重患者在�幼儿期出�危及生命的��、生
��育�滞、�力下降和���害。

 1.8 每个患者的表�都相同�？ 
每个孩子的��并不相同。而且，甚至同一个孩子，每次�作的类型、持���和�重程度可能
不同

 1.9儿童和成人患者的表�相同� 
随着患儿的成�，���得越来越少且�。然而在大多数患儿中疾病一直保持活�。一些成人患
者�展成淀粉��，由于异常蛋白沉�造成器官�害。
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