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摘 要:目的 通过总结新生儿血友病甲的临床特点,回顾相关文献资料,提高临床医师对新生儿血友病甲的认识,减
少该病的漏诊、误诊。方法 回顾性分析我院1例新生儿血友病甲患儿临床特点和辅助检查资料,结合以往新生儿血友

病甲的文献报道,总结该病的临床思维和治疗方法。结果 共检索到相关文献7篇,报道了14例患儿,起病形式以出生

后发现头颅血肿4例,头围增大伴呕吐2例,疫苗接种后穿刺部位血肿及穿刺、缝合部位渗血不止2例,皮肤迅速黄染1
例;活化部分凝血酶原时间(APTT)延长14例,凝血酶原时间(PT)延长3例,Ⅷ因子活性均降低;经静脉输注Ⅷ因子、血
浆、冷沉淀、红细胞等治疗,15例患儿出血均得到控制,血肿渐吸收,病情好转,好转率100%。结论 新生儿血友病甲多

以出血起病,病情进展快,早期及时治疗预后较好,作为临床医生应提高对该病的认识,做到早期诊断,早期治疗,教育家

长及患儿学会保护自己,避免外伤出血。
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  血友病甲在新生儿诊断者极罕见,临床症状缺乏

特异性,易发生误诊、漏诊,延误治疗。1997~2014年

检索到国内文献报道在新生儿期诊断仅14例[1-7]。
为提高对新生儿血友病甲的认识,现结合我院诊断的

1例新生儿血友病甲病例及国内的相关文献报道进行

临床分析。

1 资料和方法

1.1 一般资料 患儿,男,10d,因“发现头颅包块10
d,皮 肤 黄 染8d”于2014年11月25日 入 院,系

G1P1G40+1周,顺产出生,体重4450g,生后即发现患

儿左头颅顶部包块,约10cm×9cm大小,外院予酚磺

乙胺、维生素K1 等止血治疗,头颅血肿无消退,并发现

左腹股沟区及腹部包块,为进一步诊治转入。入院查

体:神清,反应可,前囟平软,颅缝无增宽,头颅顶部左

侧触及一包块,约10cm×9cm大小,张力高,有波动

感,未过颅缝,颈软,心、肺部查体无异常,上腹部近中

部有一大小约2.0cm×1.5cm暗青色包块,边界清,
稍突出皮面,质硬,腹软,肝脾肋下未及,肠鸣音正常,
左腹股沟可触及一大小约3cm×3cm大小包块,类圆

形,硬,活动度可。辅助检查:血常规:白细胞12.67×
109/L,红细胞3.17×1012/L,血红蛋白111g/L,血小

板603×109/L;血气分析、肝、肾功能、电解质未见明

显异常;TORCH 全套均阴性;HBsAg、抗-HCV、抗

HIV1/2型、梅毒特异性抗体均阴性;凝血一套:PT
11.3S,APTT104.6S,TT17.5S,FIB-C586mg/

dl,浅表包块B超示:脐上皮下稍强回声,左侧大腿根

部实性低回声团;入院诊断:①新生儿出血病;②头颅

血肿;③体表包块待查(上腹部、左腹股沟)等,予维生

素K1、输注血浆及冷沉淀、止血等处理,头颅血肿及上

腹部、左腹股沟包块渐消退,APTT可暂恢复正常,输
血后1~2d,凝血酶原时间(APTT)复延长,后凝血因

子结果回报:Ⅷ活性测定1.0%,确诊为血友病 A,继
续予以止血及输注冷沉淀等治疗,患儿头颅血肿及上

腹部、左腹股沟包块均渐消退,随访至生后3个月,头
颅血肿及上腹部、左腹股沟包块均完全消失,证明上腹

部、左腹股沟包块均为血肿。随访至生后8个月,患儿

无出血表现,一般情况好,体重增长。追问病史,患儿

母亲及外祖母均有出血不易止的病史,母亲兄弟均健

康。

1.2 研究方法 通过全国图书馆参考咨询联盟检索

1997~2014年“新生儿血友病甲”相关文献,对文献中

资料较完整的病例和本例患儿情况进行总结分析。

2 结果

2.1 文献检索情况 采用全国图书馆参考咨询联盟

检索法,共检索到相关文献7篇,其中个案报道6篇,
资料较完整的文献共4篇,包括14例患儿。

2.2 临床症状和体征 新生儿血友病甲首次发病时

间为生后0~20d不等,平均发病日龄为3.23d,临床

表现无特异性,故确诊时间不定;检索相关文献包括

14例患儿,我院1例,共15例患儿,均为男孩,其临床

资料见表1。
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表1 15例患儿的临床资料[1-7] (n,%)

项目 结果

明确家族史 4(26.67)
足月儿 14(93.33)
第一胎 8(53.33)
经阴道分娩 12(80.00)
头颅血肿 7(46.67)
颅内出血 4(26.67)
内脏或深部血肿 5(33.33)
穿刺部位出血 3(20.00)
贫血 12(80.00)
黄疸 8(53.33)
神经系统症状 6(40.00)
休克 4(26.67)

2.3 实验室检查结果 见表2。

表2 15例患儿的实验室资料[1-7] (n,%)

项目 结果

白细胞(췍x±s,×109/L) 11.10±1.90
贫血 12(80.00)
血小板降低 3(20.00)

PT延长 3(20.00)

APTT延长 14(93.33)

Ⅷ因子活性(<1%) 2(13.30)

Ⅷ因子活性(≥1%并≤5%) 9(60.00)

2.4 治疗和转归 见表3。患儿均接受输注血浆、冷
沉淀、红细胞及Ⅷ因子等治疗,4例合并休克者予以抗

休克、纠酸、补液等治疗,其中1例应用呼吸机,2例应

用经鼻呼气末正压通气(CPAP)呼吸支持治疗[1-7],15
例患儿均予以维持循环、呼吸功能及内环境稳定之对

症支持治疗。15例患儿均出血得到控制,血肿渐吸

收,病情好转,好转率100%;正规随访至半岁至2岁余

共7例,其中有出血表现4例,家长放弃治疗失访8
例。

表3 15例患儿的治疗和转归[1-7] (n,%)

项目 结果

Ⅷ因子治疗 10(66.67)
红细胞、血浆、冷沉淀等治疗 7(46.67)
呼吸机 1(6.67)

CPAP 2(13.33)
正规随访 7(46.67)
随访期间出血 4(26.67)

3 讨论

血友病甲是先天性凝血功能障碍中最常见的一种

出血性疾病,为性联隐性遗传[8],是由于血中缺乏抗血

友病球蛋白引起,由女性传递,男性发病,发病率1/5
000,临床上约70%有家族史[9]。

出血是血友病甲的主要症状[10],其特点是未发生

出血时患者与正常人无异,但轻微外伤即可引起长期

甚至致命的流血不止,重症患者没有明显外伤也可发

生“自发性出血”。血友病甲多于婴儿开始学爬、学走

时,因外伤导致出血不止或瘀斑、瘀点、血肿时被发现

和确诊。而在新生儿期,与年长儿不同,发生外伤的可

能性小。通过文献复习,我们发现,新生儿期出血以头

颅血肿及颅内出血常见,这与经阴道分娩产道挤压有

一定关系[11],亦可见采血或穿刺部位出血不止等情

况。临床上对新生儿生后有出血倾向者,如血肿、皮下

出血点、瘀斑及不明原因贫血、黄疸等患儿应常规做出

凝血功能检查,对 APTT延长者应查凝血因子活度,
以明确患者,早期诊断、早期治疗[12]。

血友病甲治疗上主要为预防及治疗出血和预防畸

形。预防出血主要是避免外伤和剧烈运动,必要的预

防接种可用小针头作皮内或皮下注射。治疗主要是输

注血制品,如血浆、冷沉淀及各种Ⅷ因子浓缩制剂等,
但血液制品因其血浆蛋白半衰期较短,需长期用药,存
在感染经血途径传播疾病,如艾滋病、梅毒等的风险,
且长期输入Ⅷ因子后可产生相应的抑制物可加重病

情[13]。近年来,发现基因治疗作为一种新的治疗方

式,为彻底治疗血友病带来曙光,但是安全性尚有待提

高 [14]。反复出血容易导致关节病变,影响患者的生存

质量及生存期,故我们应对患者进行关节功能、活动能

力等 方 面 的 评 定,以 利 于 帮 助 制 定 相 应 的 治 疗 方

案[15]。
故我们应加强对该病的认识,早期发现及诊断,为

治疗赢得时机。对血友病患儿的家庭成员进行家系调

查,以确定患者及携带者;对高危孕妇于孕16~22周

进行产前诊断,以降低重型血友病甲患儿的出生率,提
高人口质量,减轻家庭、社会和国家的负担。
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