
28

Cri du chat 综合征的皮肤和口腔粘膜损伤
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摘  要：猫叫或“cri du chat”综合征患者通常表现为该病症的标志性症状。本手稿的目的是报告在皮肤和口腔粘膜
中观察到的结果，考虑到这些解剖部位的损伤描述稀少，该发现导致了一名 19岁女性猫叫综合征患者的高发病率。
描述了营养、神经和皮肤学表现；实验室发现也包括在内。讨论了临床结果对患者营养状况不足的影响。强调该方

法是为了改善该患者的口腔内诊断、管理和生活质量。
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Abstract: Patients with cat cry or “cri-du-chat” syndrome often present with hallmark signs of the condition. The purpose 
of this manuscript is to report the findings observed in skin and oral mucosa which produced high morbidity in a 19 year-old 
female patient with cat cry syndrome, considering the scarce descriptions of the lesions on these anatomical sites. Nutritional, 
neurological and dermatological manifestations are described; laboratory findings are also included. The impact of clinical 
findings on inadequate nutritional status of patient is discuss. The approach is emphasized in order to improve the intraoral di-
agnoses, management and quality of life of this patient.
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1. 引言

猫叫或“Cri du Chat”综合征（CdCS）是一种由 5

号染色体（5p-）短臂缺失导致的遗传病 [1，2]。Lejeune

等人于 1963 年首次描述了其临床和细胞遗传学特征 [3]。

CdCS 是一种罕见疾病，在活产婴儿中的发病率在 1:15000

至 1:50000 之间 [4]。CdCS 最重要的临床特征是类似于猫

的高音叫声，因此其名称，以及独特的面部畸形、畸形

小头畸形、皮纹（92% 的病例出现横向弯曲褶皱）和严

重的精神和精神运动障碍 [5，6]。

CdCS 中特征性“哭闹”的发病机制可归因于首次

报告的病例中观察到的喉形态改变，即小、弯曲、发育

不良、狭窄和菱形会厌或方形喉，发声时后部区域有异

常空气 [6]。然而，并非所有 CdCS 患者都存在这些解剖

异常 [7]。口腔检查结果可能是下颌微后颌畸形、错颌畸

形、前开式咬合、深腭和很少甚至是腭裂 [8]。这类患者

的皮肤状况，尤其是口腔粘膜状况的信息很少；因此，

本病例报告的目的是告知在国家医学科学与营养研究所

“Salvador Zubirán”就诊的 CdCS 患者的皮肤和粘膜检

查结果及其处理。

2. 病例报告

19 岁，女性患者，1995 年通过染色体核型确诊为

CdCS，2014 年 12 月就诊于皮肤科口腔病理门诊，因口

腔慢性溃疡，持续两年。
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在口腔检查中，患者表现为嘴唇突出，并在嘴唇的

朱红边缘形成带有细小鳞屑的浆血痂。口腔内，她有浅

表的、圆形的、不规则的、略带蜂蜜色的点状溃疡，

有些溃疡正在愈合阶段，影响上下唇粘膜（图 1a）；

舌背区呈现多发圆形毫米溃疡，伴有红斑光环；以及影

响粘膜其余部分（主要是嘴唇）的几个疤痕（图 1b 和

1c）。此外，由于舌背的红斑性念珠菌病，患者的粘膜

呈现苍白、萎缩和微红色。在评估时，患者在 2012 年

创伤后，为了固定上颌骨，还在上牙中佩戴了正畸托槽，

由于口腔持续张开，导致畸形、上中央切迹缺失和唾液

失禁。她的父母建议她通过口腔呼吸，并充分保持口腔

卫生，包括按照牙医的建议定期刷牙。采访时，患者未

接受任何全身药物治疗。

图 1.A. 浅表溃疡，主要是由上唇粘膜上的正畸装置

上的切割边缘引起的，朱唇上有脱皮和蜂蜜色痂。注意

下唇的唾液消退功能不全。B. 影响舌背严重萎缩区域的

多发性、毫米级浅表性口腔溃疡，伴有舌背中央的黄毛

斑块、粘膜苍白和轻微念珠菌病红斑。注意没有丝状乳

头，主要在舌头的侧缘。C. 以前的溃疡继发于下唇粘膜

的糜烂和多处疤痕。D. 随访 3 个月后，粘膜无溃疡或损

伤复发。注意舌背乳头的恢复。

皮肤主要表现为干燥，导致全身瘙痒、抓伤后皮疹、

线状糜烂和血痂。手掌在手背处显示湿疹斑块和地衣化

斑块（图 2）。头发看起来脆弱而薄，没有明显的轴改

变或休止期恶臭。

图 2.A. 手掌上的湿疹斑块。B. 手背上的地衣化斑块和手

指肢端皮肤的裂缝。

神经方面，患者清醒、合作，表现出运动性失语（因

此使用手语和双音节）、敌对态度、疼痛相和容易哭泣。

患者体重 41 kg，身高 1.40 m，因此体重指数（BMI）为

20.92 kg/m2。实验室检查显示血红蛋白 =13.1 g/dL，β-

胡萝卜素 =59µg/dL、肌酐 =0.54 mg/dL，尿液分析中细

菌（500 个细胞 /µL）、红细胞（5 个细胞 /μL）和白细

胞（14 个细胞 / ？ L）呈阳性。

在相关的病史数据中，患者在怀孕六周时有先兆流

产，并在 36 周时因颈部环状双脐带导致胎儿窘迫而剖

腹产。新生儿体重 2100 克，身高 44 厘米，Apgar 评分

为 7/8，出生时出现延迟哭闹和呼吸困难。还记录了儿

童早期的多发呼吸道感染和已解决的心脏杂音。体格检

查显示，分叶型改变的特征是前额平均、远距、上斜的

睑裂、突出的鼻中隔和宽阔的鼻子、面中部发育不全、

人中短、微后颌、低垂的耳朵和延伸的螺旋低支。乳腺

相当于 Tanner IV，左侧侧面发现了一个螯形疤痕，生殖

器相当于 TannerV。还发现了双侧肘外翻、双侧肌腱发

育不全和左侧食指天鹅颈手指畸形。脊椎略微向右偏移。

对因营养缺乏和继发于红斑性念珠菌病的粘膜炎症

而加重的创伤性口腔溃疡进行诊断，并用 200mg 硫酸亚

铁和 β-，使用局部凡士林进行唇部润滑，并使用阿尔

玛盖特悬浮液（氢氧化铝铝镁镁）作为漱口水。软蜡被

放置在正畸装置上，直到它们被移除。治疗后 15 天内

食物摄入量增加，治疗六周后出现愉快友好的状态，这

明显改善了情况（图 1d）。随访 8 个月后，体重增加（43.9 

kg），身高增加（141.4 cm）（BMI 22 kg/m2），二头肌

皮褶为 9 mm，三头肌皮褶为 20 mm。患者未参加后续随

访。

3. 讨论

CdCS 患儿的生长发育通常极为有限，这是由于喂

养困难，以及吸入无力、吞咽困难、肌肉张力减退和胃

食管 / 鼻反流 [9]。在我们的患者中，有几个因素影响了

她的食物摄入。使用正畸设备会造成创伤，同时由于尿

液感染和血清 β-，似乎所有这些都促进了黏膜破裂和

多发性、慢性和疼痛性溃疡的形成，从而阻碍了患者的

摄入，从而恶化了她的营养状况，并导致了相当大的发

病率。个体化营养护理过程后溃疡和体重增加的解决强

调了促进口腔粘膜充分条件以保持其完整性的重要性。

相应地，口腔黏膜损伤所产生的焦虑可能反映在患者的

第一次评估中，患者的态度在适当的口腔黏膜和营养措

施后大大改善。

对于患有与身体和 / 或运动残疾相关的罕见遗传疾

病的患者（如 CdCS 患者），口腔黏膜护理通常不足 [10，

11]，此外，对于低收入患者 [12]。在我们的患者中，我们

可以代表患者的家人和牙医确认适当的口腔护理。然而，

长时间、不确定地使用带有切削刃的正畸设备通常会导

致口腔粘膜的持续损伤，这反过来可能会导致多种病理，

如摩擦性角化病、反应性病变（如纤维增生）或复发性
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创伤溃疡（如在患者身上发现的溃疡）。另一方面，根

据文献，似乎没有数据证明定期清洁舌头的必要性。一

个例外是口腔恶臭 [13]。牙医对我们患者的未识别的萎缩

和发炎口腔粘膜采取这种措施的指征是不充分的，因为

这是其破裂的原因。

此 外，CdCS 患 者 的 自 我 伤 害 行 为 已 被 广 泛 描 述

（70.3%）[14]；然而，这些病变的临床表现却鲜有报道。

在我们的患者中，皮肤损伤如图 1 所示，因此可能表明

其与自身造成的损伤（如手背上的地衣化斑块）以及与

干燥症相关的抓挠和瘙痒的关系 [14]；不幸的是，由于缺

乏随访，无法对皮肤进行进一步研究。

4. 结论

CdCS 患者可以看到广泛的临床表现；皮肤和口腔

粘膜可能参与，导致发病。口腔粘膜损伤可能会影响

CdCS 受试者的食物摄入和生长，但其他因素也可能影

响这些患者的发育。自残行为经常发生。建议对这类患

者进行密切监测，以使他们免受可能导致皮肤或粘膜创

伤或损伤的因素的影响，从而对生活质量产生重要影响。
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