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NBAS基因变异致儿童急性肝功能衰竭的护理体会
方睿琦

金华市妇幼保健院，浙江金华，321000；

摘要：总结一例神经母细胞瘤扩增序列基因突变致儿童急性肝功能衰竭的护理体会。目前该病无特异性治疗，主

要通过抗感染、降血氨、血浆置换联合血液净化等对症支持治疗；对患儿进行全面的病情监测至关重要，主要通

过神志、体温、血糖监测病情变化；提供针对性的营养支持，并根据疾病的进展调整方案；制定个性化健康宣教，

帮助患儿及家属了解疾病信息，促进患儿身心健康，提高生活质量；建立长期随访观察，避免感染再次发生。
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神经母细胞瘤扩增序列
[1]
（neuroblastoma amplif

ied sequence，NBAS）是在一个神经母细胞瘤系发现的

高度保守基因，定位于人类 2号染色体 p24.3，编码 Sy

naxin-18复合体的一个组成部分，其功能主要是参与高

尔基体至内质网的逆向转运和无义介导的 mRNA 降解。N

BAS 基因在 30余种组织中广泛表达，提示其可能在人体

内行使重要的功能。NBAS 基因缺陷可导致常染色体隐性

遗传疾病，临床表型分成 3 种:婴儿肝衰竭综合征 2 型

（ILFS2）、SOPH 综合征、两种的混合表型。SOPH综合

征
[2]
特征为生长迟缓、智力正常、衰老面容、视神经萎

缩伴视力和色觉丧失，ILFS2 特征
[3]
为反复发热引起的

急性肝功能衰竭，大约有 96%的 NBAS缺陷患儿有肝脏受

累情况
[4]
。发作与呕吐、嗜睡、肝酶升高、黄疸和凝血

障碍有关，严重时导致肝性脑病、脑疝
[5]
，早期治疗与

干预非常重要。我院 2022 年 9月收治 1例 NBAS 基因变

异引起急性肝功能衰竭的患儿，经过积极救治及护理，

好转出院。现报告如下。

1 临床资料

患儿，女，4岁，体重 18.5kg，因发热 5天，抽搐

伴意识不清 3天入院。当地医院予头孢抗感染、保肝、

血液净化治疗，但患儿仍昏迷，为进一步治疗转入我院，

入院时查体：体温 36.6℃，脉搏 152 次/分，呼吸 24

次/分，血压 126/80mmHg，血氧饱和度 97%（鼻导管吸

氧 2L/min），GCS 评分 6分，全身皮肤可见黄染，巩膜

稍黄染，双侧巴氏征阳性。辅助检查：超敏 C反应蛋白

0.55 mg／L，ALT 14952 U／L，PT＞130 秒，血氨 275

μmol／L，血小板计数 41× 109 /L。基因报告提示 NB

AS 基因复合杂合突变。入院诊断：急性肝衰竭、肝性脑

病、肺炎。

入院予甲泼尼龙抗炎、甘露醇降颅压、精氨酸降血

氨、护肝利胆、抗感染、予血浆置换联合连续血液净化

治疗。入院第 3天，患儿 GCS 评分 8分，能自主睁眼，

患儿未再发生抽搐，ALT656U／L，PT106.4秒，血氨 76

μmol／L，再次予血浆置换联合血液净化治疗，继续甲

强龙q12h 泵注。入院第4天，GCS 评分 10 分，予肠内

营养，继续血液净化治疗。入院第 6天，血氨 34μmol

／L，ALT202U／L，AST127U/L。予撤离 CRRT。入院 9

天后，患儿意识清，精神可，可进食半流质饮食，转入

消化内科过渡治疗后出院。

2 护理

2.1 早期高氨血症治疗，避免肝性脑病发展

急性肝功能衰竭 （acute liver failure, ALF），

是一种急性起病，无基础肝病史，4周以内出现以Ⅱ级

以上肝性脑病为特征的肝衰竭症候群
[6]
。临床上常规降

氨治疗，治疗效果较差，病死率高，PE是肝衰竭体外生

命支持的基本方式，PE 可与 CRRT 联合使用，可降低病

死率
[7]
。入院时，该患儿处于昏迷状态，GCS 评分 6分，

双侧瞳孔等大等圆，对光反应灵敏，巩膜稍黄染，血氨

275μmol／L，ALT14952.0U/L，AST24306U/L。医嘱行 C

BP 治疗，予 CVVH 模式，血流速 3-5ml/（kg.min），活

化部分凝血活酶时间 48.3S，凝血酶原时间 69S，予以

枸橼酸抗凝，每 1 h检测滤器后血液和患儿体循环中血

液 Ca2+水平测定，使滤器后 Ca2+维持在 0.2～0.4 mmo

l／L，体内血 Ca2+控制在 1.0～1.2 mmol／L。患儿在

治疗第 2天，出现血 Ca2+ 1.35mmol／L，予调整钙剂泵

速后维持在目标值内。患儿 CBP 治疗第 3天，血透管穿
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刺处有新鲜渗血，凝血谱报危急值：凝血酶原时间 106.

4 S，活化部分凝血活酶时间>170 S，予输注新鲜冰冻

血浆 10-20ml/kg、人凝血酶原复合物 10-20IU/kg,输注

后 1小时复查凝血酶原时间 23.8s，活化部分凝血活酶

时间 29.4S，每 1 h 监测凝血功能、血氨水平、每小时

观察意识、瞳孔变化。期间行血浆置换 2次，联合治疗

第 3天意识评分 8分，血氨降至 76μmol／L，ALT 降至

753U／L，患儿第 6天 GCS 评分 10分，意识逐渐转清，

而后改为每班评估 1次，血氨 41μmol／L。

2.2 及时降温，防止肝功能衰竭

有研究表明早期及时的降温治疗可预防肝衰竭的

发生，热峰及发热持续时间与肝脏病变严重程度呈正相
[8]
。体温监测在婴儿肝衰竭综合征 2型治疗过程中尤为

重要。发热感染期间高能量代谢状态或升高的温度可能

会引起 NBAS 的突变。经积极有效的治疗可在数天至数

周内恢复至正常。该患儿发热由呼吸道感染引起，入院

后有发热，每 1h测量体温。体温波动在 38.0-39.0℃，

高于 38.5℃，立即予布洛芬悬液口服，积极抗感染治

疗，体温在入院3天后恢复正常。患儿在行PE 联合 CR

RT 治疗时，选择股静脉穿刺，为预防 CRBSI发生，每周

两次更换敷料，有污染和渗血时及时更换，患儿未发生

CRBSI。

2.3 营养支持，防止低血糖发生

营养状态是影响患儿预后的重要因素，直接影响患

儿的生活质量和生存率。ALF 患者可能具有高分解代谢

性，营养与代谢之间的平衡管理难度大。该患儿入院 4

天内予禁食，第5天予肠内营养，热卡按 30-40Kcal/

(kg·d)供给
[9]
，初期蛋白摄人量为 1 g／(kg·d)，选

择富含支链氨基酸的肠内营养制剂，每班观察患儿有无

腹泻、呕吐、腹胀等耐受不良情况。第 5天予小安素奶

20 m1，每 3 h 小时 1次喂养，根据耐受情况逐渐增加

奶量，第 6天增加至 50 ml，第 7天增加至 70 ml，患

儿无呕吐、腹泻、潴留等情况，入院第 8天增加馄饨、

水果等辅食。喂养期间密切监测患儿的血糖水平，低血

糖症经常出现在肝功能衰竭患儿中，因糖原分解或糖异

生障碍，可发生低血糖昏迷，并且与死亡率增加有关
[10]
，

严重的低血糖易影响患儿预后，加强血糖监测并及时干

预，从而减少低血糖的发生。每 4 h监测血糖，患儿血

糖处于 4.2-8.0mmol/L。患儿在治疗期间血糖控制稳定。

2.4 制定个性化的健康宣教

个性化健康宣教是针对个体特点和需求量身定制

的健康教育方法，该患儿存在对医疗环境的恐惧，可以

运用不同的儿童医疗辅导
[11]
（Child Life）形式进行干

预，例如进行玩偶互动，叙述在昏迷期间发生的事情，

了解患儿在患病及治疗过程中所经历的恐惧和痛苦，通

过耐心的倾听，用亲切的语言和温柔的动作，让患儿感

受到医疗环境的温暖和安全，鼓励患儿表达自己的感受

和想法，帮助他们正确认识疾病和治疗过程，树立积极

乐观的心态。家属对于疾病的担忧，可以提供教育和培

训，帮助家属了解疾病、治疗过程和家庭护理技巧。鼓

励家属参与患者的护理和康复过程，这可以增加他们对

治疗的信心，并帮助他们更好地理解患者的需要。与患

儿和家长进行交流、观察患儿的行为表现、进行身体检

查和心理测试等。根据评估结果，对健康计划进行调整

和优化，确保健康宣教的有效性和针对性。总之，个性

化健康宣教是一种针对ILFS2患儿的有效健康教育方法，

可以为患儿提供全面、个性化的健康服务，促进身体和

心理的全面康复。

2.5 随访

面对家长对患儿预后及出院如何照顾的担忧，提供

心理支持和咨询服务，告知家属ILFS2 一般预后良好，

随着年龄增长，肝功能衰竭发生频率可逐渐降低
[12]
，但

仍需动态随访患儿病情，警惕相关并发症发生。根据患

儿病情，提前做好出院宣教，发放居家护理手册，包括

疾病相关知识、饮食、并发症观察及处理要点、随访时

间。以短信的形式编辑文字，强调保持良好的个人卫生

和环境卫生，注意保暖，饮食均衡，适当运动。告知复

查时间，出院后每 2周 1次，直至连续 3次正常，之后

每月进行 1次复查，完善血常规、电解质、肝功能、凝

血功能及血氨检查。建立长期随访制度，护士及医生每

月 1次进行电话随访，再次强调避免感染的重要性，若

出现发热，立即予降温治疗。出院后 1个月随访，患儿

恢复良好。

3 小结

NBSA 基因突变致 ILFS2，药物治疗无效时，应快速

建立血管通路，积极处理肝衰症状，在血浆置换期间密

切观察病情变化，做好管道护理，同时监测凝血功能及

肝功能变化，尽早发现并处理并发症。急性期保守治疗
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无效或发作频繁时，可能需及时行肝移植手术治疗以减

少死亡或肝移植术后并发症。重视患儿的营养支持治疗，

供给充足营养．避免出现高分解代谢状态。针对患儿病

情特点，制定个性化健康宣教，有助于患儿生理及心理

的恢复。随访过程中，加强对患儿家属的指导,建立长

期的随访机制，减少重复住院的机率。
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