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前言

随着分子生物学迅速发展，其研究手段和生化测定技术不断进展，儿科内分泌和遗传代谢性病已不再
是少见或罕见疾病。
另外，全国从事儿科内分泌遗传代谢性疾病的临床工作者和科研人员数量近20年来有明显增加，诊疗
范围亦逐渐扩大，我们和同道们都希望国内有一部简单、规范、实用性强的儿科内分泌和遗传代谢性
疾病诊疗手册，用于临床实践工作。
为此，我们邀请了部分国内有造诣的且具有丰富临床经验的儿科内分泌和遗传代谢性疾病专家，撰写
了本手册。
本着临床与基础、理论与实践相结合的原则，突出实用性。
在介绍新进展的同时，也以图表方式介绍重要内分泌疾病症状鉴别诊断流程，以及新的药物和新的治
疗措施，虽然部分治疗药物国内尚未应用，但国外已有报道，亦一起介绍，供同道们参考。
对于不太熟悉遗传代谢性疾病的临床医师来说，手册中每种疾病遗传学、遗传方式、生理生化、遗传
咨询、产前诊断和预防学内容描述，尤为重要。
本书的编写过程中，我们尽可能地引用国内外最新资料，突出新颖性、实用性。
本书编者都是临床第一线工作的资深医师和专家，编撰过程中尽责尽力，但由于日常工作繁忙加上时
间紧迫，书中欠妥和疏漏之处有所难免，希望同道和广大读者指癖医谬，不吝赐教。
本书得以问世，有赖于长春金赛药业公司大力支持和公司医学部吴芳、赵青、李洪燕、闫明、樊芬芬
等医师的大力帮助，在此谨表示衷心的谢意。
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内容概要

本书编者都是临床第一线工作的资深医师和专家，编撰过程中尽责尽力，但由于日常工作繁忙加上时
间紧迫，书中欠妥和疏漏之处有所难免，希望同道和广大读者指癖医谬，不吝赐教。
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章节摘录

插图：（3）病理所见主要为含有许多核分裂的不典型细胞和多核巨细胞，恶性程度极大。
以小细胞为主时不易与淋巴瘤区别，有时可见有乳头状癌和滤泡细胞癌的成分，提示部分未分化癌是
其他两者的退行性变（间变）。
4.甲状腺滤泡旁细胞癌（1）又称甲状腺髓样癌，占甲状腺癌的1％～2％，多在50岁以上发病，女略多
于男，恶性程度高于滤泡腺癌。
（2）临床上一般先有甲状腺坚硬结节或局部淋巴结肿大，也可经血行向远处扩散。
本癌可分泌降钙素，但患者一般血钙正常，不出现低血钙症状；亦可分泌前列腺素、肾素和血管活性
肠肽引起相应症状；也可分泌血清素和ACTH，表现有类癌症状和库欣综合征；可100％存在于多发性
内分泌肿瘤形成（MEN）的Ⅱ型和Ⅲ型中；20％～30％有腹泻，原因不明，可能与血清素、前列腺
素E2和前列腺素F有关。
（3）病理可见细胞形态、排列、分化不一，但无坏死或多核细胞浸润，腺体的其他部位也可见到癌
性病灶，有血管侵蚀。
5.甲状腺淋巴瘤（1）甲状腺淋巴瘤临床上罕见，多在桥本甲状腺炎的基础上发病，是淋巴瘤中惟一以
女性发病为主的肿瘤，故女性多见。
（2）临床上有桥本甲状腺炎或甲亢患者，如有迅速增大的甲状腺肿块则应考虑本病。
（3）病理上呈现间质内异型淋巴细胞弥漫性浸润，淋巴滤泡生发中心萎缩消失，淋巴细胞成堆或环
状浸润；甲状腺滤泡上皮在滤泡腔内呈现瘤样损害；血管壁浸润，尤其在含肌层的小血管壁有淋巴细
胞浸润。
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编辑推荐

《儿科内分泌遗传代谢性疾病诊疗手册》是由上海科学技术文献出版社出版的。
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