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遗传性血管神经性喉水肿１例
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　　摘　要：　目的　通过报道１例遗传性血管神经性喉水肿（ＨＡＬＥ）患者的发病和诊治经过，以提高临床医师对
ＨＡＬＥ这一罕见病的认识。方法　患者，女，７１岁，因“咽痛、呼吸困难伴颈部肿胀半天”、以“喉水肿”收住院。患
者反复发作喉水肿、颜面水肿、四肢水肿５０余年，外院一直不能明确诊断。结果　入院后积极给予对症应急处理，
患者口唇颜面及颈部肿胀较前明显减轻，完善补体Ｃ４和补体 Ｃ１酯酶抑制剂检查考虑为 ＨＡＬＥ，患者后赴北京查
补体 Ｃ１抑制物０．０５ｇ／Ｌ，确诊为ＨＡＬＥ，现采用达那唑治疗中，发作频率明显减少。结论　ＨＡＬＥ是一种罕见且有
致命威胁的疾病，有家族遗传倾向，易误诊，临床医生应提高认知度，避免严重并发症的发生。
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　　遗传性血管神经性喉水肿（ｈｅｒｅｄｉｔａｒｙａｎｇｉｏｎｅｕ
ｒｏｔｉｃｌａｒｙｎｇｅａｌｅｄｅｍａ，ＨＡＬＥ）是遗传性血管性水肿的
喉部表现，为一家族遗传性补体缺陷病，临床较为罕

见，易误诊。我院近期收治 ＨＡＬＥ１例，对其家系进
行调查发现家族中有３例同病患者，现报道如下。

１　临床资料

患者，女，７１岁，因“咽痛、呼吸困难伴颈部肿胀

半天”于凌晨入院。患者半天前拔牙后出现咽痛症

状，吞咽时加重，伴颈部及咽喉肿胀，肿胀感短期内

迅速加重，很快出现口唇及颜面部肿胀，并渐出现发

音含糊，伴呼吸困难，为求诊治，急来我院，急诊查体

后以“喉水肿”收住院。发病后无咳嗽、咳痰、鼻塞、

流涕等，一般情况差，饮食睡眠差。患者既往多次

（１０余岁发病，发作频率１年数次至数年１次不等）
无明显诱因喉水肿、颜面部水肿、四肢水肿病史，每

于输液治疗２～３ｄ后症状明显改善，具体用药不
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详；脑梗病史１７年，高血压病史５年，均规律药物治
疗；曾于北京完善变应原检查，未发现明显致敏物

质；否认“肝炎”“结核”等传染病史，否认自身免疫

性疾病。家族中患者姐姐及母亲有反复多次无诱因

咽喉水肿、四肢水肿病史，家系中其他人未出现类似

症状，见图１。查体：神清，端坐呼吸，呼吸频率２５～
３０次／ｍｉｎ，颜面、口唇、口底、颈部明显肿胀，咽部水
肿明显，悬雍垂及双侧腭舌弓水肿，软腭游离缘水肿

明显，间接喉镜下见：会厌舌面水肿、双侧杓区水肿

明显，表面发亮，双侧声带、室带黏膜光滑。入院后

查血常规 ＷＢＣ１９．０２×１０９／Ｌ，中性粒细胞百分比
８８．５％，中性粒细胞绝对值１６．８４×１０９／Ｌ，补体 Ｃ３
０．８９ｇ／Ｌ，补体Ｃ４＜０．０７３ｇ／Ｌ，考虑遗传性血管神
经性喉水肿可能性大，给予心电监护、持续低流量吸

氧、抗炎、激素、肾上腺素雾化吸入等对症治疗，向家

属交代病情危重，备床旁气管切开包。治疗１２ｈ后
症状减轻（图２、３），１ｄ后患者咽痛及呼吸困难症状
明显改善，建议继续治疗，患者拒绝治疗要求出院。

出院后随访，患者北京查补体 Ｃ１抑制物０．０５ｇ／Ｌ，
确诊为 ＨＡＬＥ，予达那唑 ０．２ｇ／次，３次／ｄ，口服，
２个月后复查补体Ｃ４水平恢复正常。

图１　遗传性血管神经性水肿患者家系图谱

２　讨论

ＨＡＬＥ为常染色体显性遗传病，国外文献报道
发病率约为１／５００００［１］，国内多为个案报道，无大宗
病例分析，缺乏流行病学数据。ＨＡＬＥ病因为血清
中Ｃ１酯酶抑制剂（Ｃ１ｉｎｈｉｂｉｔｏｒ，Ｃ１ＩＮＨ）含量低、功
能不全或缺乏所致。Ｃ１ＩＮＨ是一种血浆球蛋白，对
纤维蛋白溶解、凝血、激肽、补体系统内的多种特异

性蛋白裂解酶形成有重要的调节作用［２］，如其含量

低，可引起缓激肽等水平增多，血管扩张通透性增

高，血浆外渗，最终引起局部水肿。临床上以反复发

作，难以预测的皮肤和黏膜下水肿为特征，水肿的特

点是发作性，自限性，水肿可累及身体任何部位，以

四肢、颜面、呼吸道和胃肠道黏膜较为常见，其中最

致命的是上呼吸道黏膜水肿，可因喉水肿迅速进展

导致呼吸困难或窒息，与急性会厌炎、变态反应性水

肿有相似的临床表现，然而糖皮质激素或抗组胺药

均无效，如抢救不及时可窒息死亡，是ＨＡＬＥ的主要
死因之一［３４］。典型的临床表现结合患者家族史、Ｃ１
ＩＮＨ及补体检查必要时进行相关基因检测，可以明确
诊断［３］。该病可能的诱因有外伤、头颈部手术或操

作、口腔操作、心理压力［５］，本例患者本次发病即为拔

牙后。该病一般数小时发病，７２ｈ后逐渐消退。
治疗分为急性期治疗和缓解期预防治疗，对于

急性发作，症状严重者国外选用 Ｃ１ＩＮＨ浓缩制剂
Ｂｅｒｉｎｅｒｔ和重组人Ｃ１ＩＮＨＲｕｃｏｎｅｔ，或缓激肽受体拮
抗剂 Ｉｃａｔｉｂａｎｔ、血浆激肽释放酶抑制剂 Ｅｃａｌｌ
ａｂｔｉｄｅ［６］，但这些药物我国目前尚缺乏，国内推荐静
脉滴注新鲜冰冻血浆［７］处理紧急 ＨＡＬＥ症状。对
于缓解期预防用药，国内主要是弱雄性激素达那唑

图２　治疗后１２ｈ，患者口唇颜面及颈部肿胀较前明显减轻，但仍可以看到口唇肿胀发亮，口底及颈部肿胀　　图３　治疗后
１２ｈ电子喉镜检查　３ａ：会厌舌面水肿；３ｂ：双侧杓区水肿；３ｃ：左侧悬雍垂、腭舌弓仍有明显水肿
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和抗纤溶制剂，国外推荐 Ｃ１酯酶抑制剂，美国 ＦＤＡ
批准用于成人及青少年预防遗传性血管性水肿的药

物有 Ｈａｅｇａｒｄａ和 Ｃｉｎｒｙｚｅ，Ｃｉｎｒｙｚｅ是美国首个也是
唯一一个用于年龄低至６岁儿童ＨＡＬＥ患者预防血
管性水肿发作的药物［８１０］。

遗传性血管神经性喉水肿为一种罕见疾病，具

有潜在致死性，对于反复发作不明原因喉水肿患者

临床医生应提前预判，警惕该病可能，尽早进行补体

和Ｃ１ＩＮＨ检测明确诊断，对于病情进展迅速，应随
时做好气管切开准备，避免出现窒息死亡等严重并

发症。
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ａｎｇｉｏｅｄｅｍａａｔｔａｃｋｓｗｉｔｈａｓｕｂｃｕｔａｎｅｏｕｓＣ１ｉｎｈｉｂｉｔｏｒ［Ｊ］．ＮＥｎｇｌＪ

Ｍｅｄ，２０１７，３７６（１２）：１１３１－１１４０．

［９］　ＧｕｐｔａＲ，ＢａｌｄｕｚｚｉＪ，ＤａｖｉｓＬｏｒｔｏｎＭ．Ｃ１ｅｓｔｅｒａｓｅｉｎｈｉｂｉｔｏｒ（ｃｉｎ

ｒｙｚｅ）ｕｓｅｉｎｔｈｅｔｒｅａｔｍｅｎｔｏｆｐｅｄｉａｔｒｉｃｈｅｒｅｄｉｔａｒｙａｎｇｉｏｅｄｅｍａ

［Ｊ］．Ｉｍｍｕｎｏｔｈｅｒａｐｙ，２０１８，１０（８）：６３５－６４２．

［１０］ＬｏｎｇｈｕｒｓｔＨ，ＺｉｎｓｅｒＥ．Ｐｒｏｐｈｙｌａｃｔｉｃｔｈｅｒａｐｙｆｏｒｈｅｒｅｄｉｔａｒｙａｎｇｉｏｅ

ｄｅｍａ［Ｊ］．ＩｍｍｕｎｏｌＡｌｌｅｒｇｙＣｌｉｎＮｏａｈＡｍ，２０１７，３７（３）：５５７－

５７０．

（收稿日期：２０２０－０９－２１）

本文引用格式：李燕萍，胡瑞利．遗传性血管神经性喉水肿 １例

［Ｊ］．中国耳鼻咽喉颅底外科杂志，２０２１，２７（５）：５４０－５４２．ＤＯＩ：

１０．１１７９８／ｊ．ｉｓｓｎ．１００７－１５２０．２０２１０３１５６

Ｃｉｔｅｔｈｉｓａｒｔｉｃｌｅａｓ：ＬＩＹａｎｐｉｎｇ，ＨＵＲｕｉｌｉ．Ｈｅｒｅｄｉｔａｒｙａｎｇｉｏｎｅｕｒｏｔｉｃ

ｌａｒｙｎｇｅａｌｅｄｅｍａ：ａｃａｓｅｒｅｐｏｒｔ［Ｊ］．ＣｈｉｎＪＯｔｏｒｈｉｎｏｌａｒｙｎｇｏｌＳｋｕｌｌＢａｓｅ

Ｓｕｒｇ，２０２１，２７（５）：５４０－５４２．ＤＯＩ：１０．１１７９８／ｊ．ｉｓｓｎ．１００７－１５２０．

２０２１０３１５６

·２４５·




