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摘  要 

回顾性分析我院确诊的新生儿Prader-Willi综合征伴发热1例并进行报道，结合国内外相关文献进行分

析，提高临床医生对该疾病的认识，减少漏诊，进而使该病可以得到早期诊断，改善疾病预后。 
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Abstract 
A case of Prader-Willi syndrome with fever in neonate confirmed in our hospital was reported, 
combined with the relevant literature to discuss, improve the clinicians’ understanding of the 
disease, so that the disease can be early prevention and treatment, improve the prognosis of the 
disease. 
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1. 引言 

Prader-Willi 综合征(Prader-Willi Syndrome, PWS)即普拉德–威利氏症候群，又称为肌张力低下–智

能障碍–性腺发育滞后–肥胖综合征，是一种罕见的基因组印记遗传性疾病[1]，多由父源 15 号染色体

q11.2~q13 区域印记基因的功能缺陷所致，母源单亲双体或印记中心微缺失及突变也可导致该病。国外流

行病学调查其发病率 1/10,000~1/30,000 [2] [3]，国内文献尚无确切发病率报道。Prader-Willi 综合征临床

表现复杂多样，各年龄阶段差异较大，漏诊率、误诊率较高，现将我院确诊的 1 例新生儿 Prader-Willi
综合征病例进行报道并结合国内外相关文献对其临床表现、诊断、治疗进行分析，提高临床医师对此病

的认识。 

2. 临床资料 

2.1. 临床表现 

患儿生后 25 d (见图 1)，主诉吃奶差、嗜睡半月余。患儿 G4P3，顺产娩出，胎龄 40 + 2 周，出生体

重 3000 g，脐带扭转 30 圈，羊水 III˚污染，胎盘无异常，Apgar 评分 1min 评 7 分(心率、反应各得 2 分，

肤色、呼吸、肌张力各得 1 分)，予保暖、刺激、清理呼吸道、吸氧处理后，仍反应差、四肢末端青紫，

转入 NICU 给予低流量吸氧、抗感染等对症支持治疗 6 天，送检串联质谱遗传代谢病检测结果正常。患

儿精神反应可，可自纳配方奶 45 ml/次(间隔 3 小时喂养 1 次)，血结果正常，遂出院。出院后患儿予母乳

喂养，吃奶差，喂养困难，嗜睡，每日清醒状态时间不足半小时，少哭少动，哭声细小无力，无肢体抖

动、抽搐，无呼吸急促，尿少，大便 1 周左右 1 次，质地尚可。入院时体温正常，大便 3 日未排，小便

量少。查体：T 37℃ P 135 次/分 R 40 次/分 WT 2490 g。营养不良貌，反应差，呼吸平稳，皮肤苍白，

前囟平软，特殊面容：长脸、小下颌、高腭弓、耳廓紧贴颅骨，双侧乳房 B2 期，外阴发育幼稚，手小，

无通贯掌，吸气性三凹征阴性，双肺呼吸音粗，未闻及干湿性啰音，心音有力，律齐，心前区未及杂音，

腹软，肝脾肋下未触及，肠鸣音存在，四肢活动少、肌张力低，原始反射减弱。孕母孕期内自觉胎动少，

父母、两个哥哥均体健，智力正常，家族中无类似患者。 

2.2. 诊疗经过 

患儿入院后立即完善检查，有明显异常的结果如下，凝血四项：凝血酶时间 21.6 s (参考区间：11.8~15.1 
s)，纤维蛋白原 1.38 g/L (参考区间：2.00~4.00 g/L)，活化部分凝血活酶时间 49.7 s (参考区间：28~42.5 s)；
血氨：36.65 umol/L (参考区间：9~33 umol/L)；血生化：乳酸脱氢酶 1116.3 U/L (参考区间：109~245 U/L)，
谷丙转氨酶 178.2 U/L (参考区间：7~40 U/L)，谷草转氨酶 325.2 U/L (参考区间：13~35 U/L)；甲功：促

甲状腺素 8.391 uIU/mL (参考区间：0.55~4.78 uIU/mL)，游离甲状腺素 9.79 pmol/L (参考区间：11.5~22.7 
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pmol/L)；神经元特异性烯醇化酶 210.800 ng/ml (参考区间：0~20.5 ng/ml)；心脏彩超：卵圆孔未闭(1.0 mm)；
胸片：双肺纹理模糊。血常规、C-反应蛋白、降钙素原、血培养、性激素、颅脑磁共振大致正常。治疗

上予谷胱甘肽保肝、左卡尼汀改善循环、输血改善凝血等治疗，入院后患儿出现反复发热，体温波动于

37℃~38℃，监测血常规、降钙素原、C-反应蛋白未见异常，予物理降温、美罗培南抗感染治疗后，体温

仍不稳定，家属拒绝行腰穿进一步检查。患儿入 NICU 后，配方奶量 60 ml/次，可先吃 40~50 ml，余鼻

饲；转入母婴同室家属自行护理后，再次出现喂养困难，每次吮奶 10 ml 左右，复又转入监护室。入院

9d 基因筛查检测到 SNRPN 基因启动子区平均甲基化水平为 96%，提示父源片段的丢失，符合 Prader-Willi
综合征的分子特征(如图 2)。入院 10 d 家属放弃治疗要求出院，出院时患儿体温在 37℃~37.6℃之间，无

肢体抖动、抽搐，嗜睡状态，少哭少动，哭声细小无力，喂养困难。 
 

 
Figure 1. The patient of Prader-Willi syndrome 
confirmed in our hospital 
图 1. 该报道 Prader-Willi 综合征患儿 

 

 
Figure 2. Genetic screening results of patient 
图 2. 患儿的基因筛查结果 

3. 讨论 

Prader-Willi 综合征在 1956 年首次被提出，临床表现各异，缺乏特异性，给临床医生诊断疾病带来

了极大困难。目前我国 Prader-Willi 综合征的诊断仍依据国际上适用的临床评分标准：包括 6 条主要标准、

11 条次要标准和 8 条支持证据，主要诊断标准每项计 1 分，次要诊断标准每项计 0.5 分，支持证据不计

分但可增加诊断的确定性。若年龄 < 3 岁总评分 5 分以上，主要诊断标准达 4 分即可诊断；年龄 ≥ 3 岁
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总评分 8 分以上，主要诊断标准达 5 分即可诊断[4] [5] [6]。主要诊断标准包括：新生儿和婴儿期肌张力

低下、吸吮力差；婴儿期喂养困难；1~6 岁过度摄食、体重增加过快、肥胖；特征性面容：婴儿期长颅、

窄脸、杏仁眼、小嘴、薄上唇、嘴角向下(3 种及以上)；外生殖器发育不良、青春期性征发育延迟；智力

障碍。临床可疑患者可完善染色体核型分析、甲基化分析、微卫星连锁分析等方法明确诊断[4] [7] [8]。 
该病例长颅、窄面、小手、手细长、外生殖器发育不良符合 Prader-Willi 综合征患者体貌体征，临床

表现喂养困难、少动、肌张力低下、嗜睡及母亲孕期胎动减少均符合诊断要求；但该患儿基因检测提示

父源片段丢失可能是由于关键区域的父源片段缺失，也可能由母亲单亲双体引起，由于检测方法局限性

需进一步检测。入院后患儿出现发热，考虑细菌感染，动态监测感染指标未见异常，给予物理降温、移

出暖箱、抗感染治疗后，体温仍未降至正常，结合血培养阴性，暂考虑为中枢性发热。Prader-Willi 综合

征患者存在下丘脑功能紊乱，体温调节中枢位于下丘脑，目前虽未有证据表明发热与 Prader-Willi 综合征

存在明显内在联系，但不少国内文献报道病例存在非感染性发热[9] [10]，故尚不能排除发热与下丘脑的

相关性。 
本病例报道患儿出院后需继续随访，完善资料。Prader-Willi 综合征患者在治疗上饮食与营养管理贯

穿始终，婴幼儿期需加强营养支持，年长儿控制热卡摄入；临床还可应用重组人生长激素、人绒毛膜促

性腺激素等[4] [11] [12] [13]。该病目前尚无办法治愈，但早期诊断、早期干预可提高生命质量、延长寿

命。  

同意书 

该病例报道已获得病人家属的知情同意。 
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