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传多囊肾所属科室肾内科病因 90％ADPKD患者的异常基因位

于16号染色体的短臂，称为ADPKD1基因，基因产物尚不清

楚。该区域的许多编码基因已被阐明并被克隆，可望在不久

的将来，ADPKD1可被确认。另有10％不到患者的异常基因

位于4号染色体的短臂，称为ADPKD2基因，其编码产物也不

清楚。两组在起病、高血压出现以及进入肾功能衰竭期的年

龄有所不同。 本症确切病因尚不清楚。尽管大多在成人以后

才出现症状，但在胎儿期即开始形成。囊肿起源于肾小管，

其液体性质随起源部位不同而不同，起源于近端小管，囊肿

液内成分如Na 、K 、CI-、H 、肌酐、尿素等与血浆内相似；

起源于远端则囊液内Na 、CI-浓度较低，而K 、H 、肌酐、尿

素等浓度较高。 囊内上皮细胞异常增殖是ADPKD的显著特征

之一，处于一种成熟不完全或重发育状态，高度提示为细胞

的发育成熟调控出现障碍，使细胞处于一种未成熟状态，从

而显示强增殖性。上皮细胞转运异常是ADPKD的另一显著特

征，表现为与细胞转运密切相关的Na -K -ATPase的亚单位组

合，分布及活性表达的改变；细胞信号传导异常以及离子转

运通道的变化。细胞外基质异常增生是ADPKD第三种显著特

征。目前许多研究已表明：这些异常均有与细胞生长有关的

活性因子的参与。但要害的异常环节和途径尚未明了。总之

，因基因缺陷而致的细胞生长改变和间质形成异常，为本病

的重要发病机制之一。 ADPKD患者早期肾脏大小正常，后期



则增大，并出现形态异常，如肾盂肾盏的异形，肾乳头及肾

锥体的完整结构受到破坏等。囊肿呈球形，大小不一。初起

时肾内可仅有少数囊肿，随病程进展而渐增多，最终令肾均

由囊肿所占，肾脏可达足球大小。在光镜下，囊肿间尚可见

到完整肾结构，从正常表现到肾小球硬化，小管萎缩、间质

纤维化等不等，这些改变均为囊肿压迫所致肾缺血所为。在

电镜下，囊肿上皮细胞显示为二种形态：一种与近端小管上

皮细胞相似，另一种则类似于远端小管。囊液一般较清楚，

当出现囊内感染或出血时则可为脓性或血性。 临床表现 病程

长，发展缓慢，一般在40岁以前常无症状。临床表现分为肾

脏和肾外两大类： （一）肾脏表现 表现多样，为肾脏囊肿的

生长和增大所致。 1．腰、腹痛 最为常见，表现为胁部，腰

部或腹部疼痛。可为持续性或间隙性发作，程度较轻，以胀

痛为主，如出现剧痛需考虑是否有囊肿破裂、肾结石致肾绞

痛等可能。 2．尿常规异常 主要表现为血尿或蛋白尿，为较

早出现的症状之一。血尿可呈镜下或肉眼血尿，见于50％以

上患者，肾脏增大及高血压病人更常见。蛋白尿几乎见于所

有病例，多为轻度并呈持续性。当出现尿路感染时，尿中可

出现白细胞甚至脓细胞。 3．肾脏浓缩功能减退 表现为多尿

及夜尿，但程度较轻。在较早期即可表现。晚期可出现失盐

性肾炎表现。肾脏稀释功能及硬化功能一般无障碍。 4．高

血压50％～60％患者在疗程中出现高血压。大都先于肾功能

减退，并对以后肾功能的进展起加快作用。研究表明

，ADPKD的高血压主要与肾素-血管紧张素系统（R-A系统）

的亢进有关。此外还发现醛固酮活性要高于同样水平时

的R-A系统。 5．肾功能损害 约50％患者出现肾功能衰竭。随



年龄增长，发生率增高。大量资料表明：ADPKD1基因，早

期出现临床表现，男性，伴有高血压、血尿以及较大肾脏患

者易出现肾功能减退并进展至尿毒症。 （二）肾外表现

ADPKD为系统性疾病，除肾脏外，尚累及其它器官，肝脏囊

肿最为常见，约占总数的50％左右，且随年龄增长而上升，

囊肿的数目和大小也渐增加。囊肿呈球型，一般单腔。部分

患者肝门区可出现纤维化。但肝功能损害者罕见。女性易累

及。少数患者可出现腹痛及呼吸困难等巨型肝肿大症状。偶

有肝囊肿感染。胰腺囊肿的发生率约10％，5％患者有脾囊肿

、甲状腺、卵巢、附睾等囊肿也时有发生。动脉瘤也为重要

肾外表现，如颅内动脉瘤、腹主动脉瘤或胸主动脉瘤等。其

他肾外表现尚有：①心瓣膜病变：二尖瓣、三尖瓣脱垂、主

动脉瓣关闭不全等；②食道裂孔疝，肠道憩室腹股沟疝等。

由于囊内促红素生成异常增加，可出现红细胞增多症，或终

末期ADPKD患者贫血程度比其他原因所致终末期肾衰患者要

轻。 诊断 早期肾囊肿很小、无临床表现时，诊断较难。下列

表现可明确诊断有上述临床表现；影像学检查发现双肾皮、

髓质布满大小无数的囊肿；有明确的家族遗传史；有肝囊肿

，颅内血管瘤，胰腺囊肿等肾外表现。对于肾外表现不明显

，家族史不明确，患者只有单侧肾囊肿或囊肿数目较少时，

应行影像学随访检查，包括***、CT及磁共振等。发现囊肿增

大，数量增多及对侧肾脏累及即可诊断。基因联锁分析对于

尚未出现囊肿的患者可提供诊断参考，但花费昂贵，技术要

求高。鉴别诊断 鉴别诊断主要考虑与多房性单纯肾囊肿鉴别

，要点见表19-30。其他鉴别需考虑ARPKD，获得性肾囊肿，

多囊性肾发育不良等。 并发症 尿路感染最常见，大多为下尿



路感染。也可出现肾盂肾炎，囊肿感染等。其他并发症有：

尿路结石、梗阻；动脉瘤破裂出血，非凡是颅内动脉瘤破裂

占ADPKD患者死因的7％～13％。极少见情况下可出现两肾

的恶性肿瘤。 治疗 目前尚无针对囊肿形成和发展的方法。主

要为对症处理，预防和处理并发症，保护肾功能以及肾功能

衰退时的治疗。 无症状的早期患者一般无需治疗，密切随访

即可。剧烈运动可造成肾囊肿破裂而致肾损害，应尽量避免

。腰、腹痛为常见表现，从胀、钝痛到刺痛不等。原因为肿

大囊肿牵张、囊内出血、结石甚至肾脏恶性肿瘤等，需根据

原因区别对待。措施包括卧床休息、镇痛剂、甚至手术处理

如：囊内穿刺引流、减压术及肾脏切除等。尿路感染、肾结

石、梗阻需积极处理。高血压必须严格控制，首选药物为转

换酶抑制剂（ACEI），该类药物效果显著，但需注重在少数

伴有巨大肾脏的患者，ACEI可引起严重肾脏出血及肾功能的

急剧恶化；钙离子拮抗剂的效果也明显，可考虑选用，对予

难治性高血压可适当加用&beta.2-受体阻滞剂。对于明确有颅

内或其他动脉瘤患者，需密切随访，较大的动脉瘤应考虑手

术切除，以防止破裂出血。定期检查肾功能，已出现肾功能

减退时，处理原则与其它原因所致肾功能不全相同。 肾切除

一般不予考虑，下列情况除外：不能耐受疼痛，不能控制的

尿感或囊肿感染，巨大肾脏所致压迫症状严重，反复血尿、

严重肾结石、恶性肿瘤可能等。 由于本病遗传倾向甚强，故

确诊后应对其血缘亲属进行常规检查和随访，以期发现早期

病例，并积极予以预防和处理，保护和延长肾功能。 预防及

预后 与患者年龄，起病年龄，高血压的控制程度，是否反复

发作尿路感染，血尿等有关。随着透析及肾移植技术的不断



提高，患者的主要死因为感染、心血管疾患（心梗、心衰等

）以及颅内出血。 100Test 下载频道开通，各类考试题目直接
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