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血色病是常染色体隐性遗传疾病；因铁代谢相关基因

发生突变，所编码的蛋白功能发生改变，导致体内铁吸收

过多、排出减少，使组织器官中铁质进行性沉积，导致脏器

功能损害，产生肝硬化、糖尿病、心肌病、心律失常、性功

能减退、关节炎、皮肤色素沉着等临床病症。流行病学调查

发现，20%～50%的遗传性血色病（GH）患者同时伴有糖尿

病。HH通常在40～50岁发病，在欧洲、美洲白人中常见，

男性发病率高于女性，北欧患病率为0.2%～0.5%，我国发病

罕见。血色病护理个案报道23例，以糖尿病为首发症状的报

道则更少[1]。2022年12月6日，收治1例血色病患者。

1例血色病的个案护理

刘 金 李蓉蓉
渭南市第二医院 陕西 渭南 714000�

摘 要：1例血色病的护理。根据其发病原因，针对性预防和护理，降低的发生率，提高了患者生活质量。
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Table 1 Key background information

血色病定义
血色病是一种基因突变所致的疾病，其特征是在没有贫血和/或网织红细胞增多的情况下，出现TSAT增高和
肝脏铁过载。在疾病早期，肝脏铁沉积主要累及汇管区周围肝细胞，而非Kupffer细胞。脾脏通常没有铁沉积

发病机制
血色病是由于调节铁调素(hepcidin)生成或功能的基因出现突变，导致铁调素合成减少或功能障碍，使得肠道
铁吸收增多、巨噬细胞释放铁增多，引起循环铁池扩大，表现为TSAT增加，使得体内尤其是肝脏出现进行
性铁蓄积

致病基因
在欧洲起源的个体中，HFE p.Cys282Tyr纯合突变是目前最常见的导致血色病的基因突变。在非欧洲起源的个
体中，或在欧洲起源的非HFE p.Cys282Tyr纯合突变的个体中，血色病是由HFE或非HFE血色病基因中更为罕
见的基因突变所致

特别提醒
（1）TSAT在进展期肝硬化、低转铁蛋白、急性肝衰竭、急性肝损伤等状态下也会升高，可能会与血色病的
倾向性相混淆。（2）尽管铁调素与血色病的发病机制密切相关，但其并不是诊断血色病的必检项目，因为
TSAT的持续性升高是铁调素功能不全的足够特异的标志物

《２０２２年欧洲肝病学会血色病临床实践指南》

1��病因与发病机制

根据病因的不同，血色病可分原发性和继发性两大类。

1.1  遗传性血色病
遗传性血色病的主要缺陷在于由小肠上皮细胞转运

到血液中的铁过多，患者每日的铁吸收可高达3～5mg。
即使在体内铁存贮较多的情况下，肠道内的铁吸收仍不

减少。最终的结果是体内铁负荷长期过重，患者体内的

铁总量可达15～60g。过量的铁以含铁血黄素、铁蛋白和
黑色素、脂褐素等形式沉积于全身的组织和脏器，引起

多系统病变。含铁血黄素沉积于酸性环境的溶酶体，可

释放出铁，使溶酶体的脆性增加而发生裂解，由此释放

出的水解酶可导致细胞坏死；铁离子使细胞器类脂膜发

生脂质过氧化；肝内铁过多可直接刺激胶原纤维合成，

形成纤维化和肝硬化。一般当体内铁的总量达到15g以上
时，即可引起血色病的临床表现。

1.2  继发性血色病
造成继发性血色病的原因有：①外源性铁代谢异

常，如长期大量输血、过量使用铁剂、经常摄入含铁量

高的饮食、长期酗酒、某些血液病（反复溶血、遗传性

球形红细胞增多症、恶性贫血）等。通常，每1000ml全
血约含铁500mg。一般输血量达到15L（约含铁7g）以上
者，即可产生铁质沉着病。文献报道，本病患者输血次

数最少的12次，最多的达290次。输血次数少而发病者，
可能和输血前后长期应用铁剂有关。南部非洲黑人中本

病的患者较多，与其嗜酒，且经常进食含铁较高的食物

等有关。②体内铁的利用减少，如再生障碍性贫血。③

慢性肝脏疾病所致的铁代谢障碍，如门-腔静脉分流术
后、迟发性皮肤卟啉病等。

2��病例介绍

患者，女，27岁，闭经8年，糖尿病4年，心衰5月，
患者8年前受凉后出现间断闭经，未予重视。4年前因头
晕、恶心、呕吐，就诊于航天医院，测血糖29.4mmoi/
L，诊断为“2型糖尿病并糖尿病酮症酸中毒”，给予
肤岛素降糖、纠酸治疗，出院后给予岛素（赖脯膜岛
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素10u餐前皮下注射，地特胰岛素14u皮下注射）+阿卡
波糖降糖，空腹血糖控制在6-8mol/L，餐后2小时血糖
控制在7-9mmol/L。2年6月前（2019.02.24）再次出现
恶心、呕近，就诊于我院测即刻血糖24.3 mmol/l，尿常
规：葡萄糖2+体3+，3-B 7.68mmol/L，血气分析：PI！
7.079 PC02 12.2maHgP02 160.4 mnHg BE -26.49mmol/
L，诊断“糖尿病酮症酸中毒”，给予补液、纠酸、补
钾、膜岛素治疗后症状较前缓解，复查血气分析：PH 
7.274 PC02:27.8mmlg P02i45.8mmHg BE-14.25mmol/L。
入院后查HbAlc 12.8%；性激素：FSH 0.2mlU/ml；LH 
0.1mIU/ml；Prol13.54ng/ml；E2 10pg/ml；糖尿病自身抗
体（-）；OGTT+C肽释放试验：提示胰岛功能差，符合
1型糖尿病诊断。腹部-泌尿系彩超示：肝回声细小、密
集；胆囊壁增厚。妇科B超示：子宫休积偏小，考虑幼稚
子宫：双侧附件区声像图未见明显异常。垂体MRI平扫+
增强示：垂体体积小，T2WI示垂体信号弥漫性减低，考
虑矿物质沉积可能。诊断为“1型糖尿病并糖尿病酮症酸
中毒；低促性腺性性腺功能减退症”给予德谷胰岛素13u 
22点胰岛素注射；门冬胰岛素7u 8u 7u三餐前胰岛素注射
出院。2022.8.2因胸闷、气短、心悸，活动时加重，求治
于我院，于心内科住院治疗，诊断为“心房颤动、急性

心力衰竭、1型糖尿病、低促性腺性性腺功能减退症”。
入院后给予强心、利尿、复律、减轻心脏负荷、营养心

肌、降糖、抗凝等治疗。患者病情好转，于2022.8.10转
入我科，转入我科后查铁蛋白7551ng/ml；结合患者心脏
MR1平扫+功能成像+增强扫描示：1、亮血序列及黑血
序列上心肌及室间隔、肝脏呈低信号，考虑铁质沉积，

结合本院CT、垂体MRI及病史，血色病不除外，请结合
临床进一步检查；2、左心室射血分数及心输出量减低；
3、房间隔缺损；4、心包少许积液；及垂体核磁等辅助
检查后诊断为：遗传性血色病低促性腺激素性性腺功能

减退症特殊类型糖尿病（源性）肝功能损伤心肌病变急

性心力衰竭心功能IV级心律失常 心房颤动 心动过速性
心肌病完全性右束支传导阴滞卵圆孔未闭高尿酸血症 高

脂血症。给予放血治疗后患者铁蛋白降至6516 ng/ml，
病情好转后出院。现已放血治疗5次，今为求进一步放血
治疗，遂来我科。以“血色病”收住我科。发病来，饮

食、精神可，大小便正常，体重未见明显变化。

既往史：确诊高尿酸血症、卵圆孔未闭、完全性右

束支传导阻滞、高脂血症3月。否认乙肝、结核等传染病
史及其密切接触史。否认手术外伤史。否认药物、食物

过敏史。否认输血史。预防接种史不详。

婚育史：26岁结婚，爱人原配，未育，配偶及子女

均体健。月经史：12岁 4-5/28-30，平素月经规律，18岁
后出现月经不规律，2次/月，1次/2月，伴有痛经史。19
岁-26岁8年间间断闭经。此后应用药物调理（黄体酮、
雌二醇等）。无家族遗传病史。体格检查：体温：36.4℃
脉搏：87次/分 呼吸：20次/分 血压：76/59mmHg身高：
163cm体重：53.00kg BMI：19.9kg/m。腰围70cm，臀围
89cm。发育正常，营养中等，表情自然。心率87次/分，
律齐，余未见明显异常。初步诊断：1、遗传性血色病
2、低促性腺激素性性腺功能减退症3、特殊类型糖尿病
（胰源性）。

3��观察与护理

3.1  病情变化观察
严密观察血糖、尿糖及酮体变化防止发生糖尿病酮

症酸中毒和低血糖反应[2]本例血糖曾达16.6mmol／L有
潜在发生糖尿病酮症酸中毒的可能因此每日测血糖、酮

体、pH值、CO2－CP 变化2～3次发现异常及时处理。血
色病所致继发性糖尿病容易发生胰岛素抵抗倾向即每日

胰岛素用量需 > 100U血糖及尿糖方能控制在正常水平。
3.2  心力衰竭的护理
由于铁的沉积，病人心脏已受损害，加上去铁胺有

致低血压、心悸、惊厥、休克的副反应，所以病人心力

衰竭的护理异常重要[1]。护理要点如下：①严密监测病人

的生命体征，观察血压、呼吸、血氧饱和度、心率是否

发生变化。②避免诱发心力衰竭的因素。③心理护理：

恐惧和焦虑可导致交感神经系统兴奋性增高，使呼吸困

难加重，从而加重心脏的负担；避免在病人面前讨论病

情，以减少误解，加强家庭的支持作用。

3.3  心功能不全护理[3, 4]

患者入院时心脏功能低下，严重威胁患者的生命安

全。心电监护示房颤给予氧气吸入并遵医嘱给予强心、

利尿、扩血管治疗，复律治疗后病情逐渐好转。治疗过

程中，应嘱患者绝对卧床休息 减少活动，避免情绪激

动，防止发生心功能衰竭；限制探视加强空气消毒、防

止感染。经治疗后，患者心率为62次/分，复查心电图为
窦性心律，未再次发生心力衰竭。

3.4  基础护理
患者全身皮肤色素沉着感觉过敏告知患者注意个人

卫生保持皮肤清洁避免日晒避免使用刺激性肥皂穿宽松

的棉布衣服注意口腔护理避免受凉感冒进行适当的锻炼

增加机体的抵抗力减少并发症的发生。[5]

3.5  环境护理
环境要保持安静整洁，温度保持在28～32℃，湿度

在50%～60%，利用中央空调和除湿机维持适宜的温湿
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度，减少人员走动。使用医用空气消毒机代替传统的紫

外线消毒，一天两次。[6]

3.6  加强饮食管理[1, 7]

相当多的血色病患者嗜酒，而酒能刺激铁吸收和加重

肝功能损害。故让患者禁酒，忌食含铁丰富的食物，避免

用铁制器皿盛放或烹煮食物，以减少食物中铁 的来源、

治疗期间，给予病人低铁饮食，食物应柔软少渣，易于

消化吸收。病人患糖尿病4年余，目前血糖控制良好，给
予糖尿病饮食，减少糖类的摄入，饮食应定时定量。提醒

患者及家属尽可能减少含铁食物的摄入，如香蕉、蘑菇、

鱼、蛋黄、绿色菜、西红柿、芹菜、大豆制品、油菜、芝

麻、动物肝脏、血豆腐等。可指导病人茶，茶叶中的鞣酸

能阻止铁的吸收。因病人伴有心功能损害，故宜进食低钠

饮食。由于维生素Ｃ的促氧化作用可加重铁对人体的损

害，应严格禁用大、中剂量的维生素Ｃ。

3.7  放血治疗时护理
行心电、血压、氧饱和度监护严密观察患者的意

识、心率、血压、氧饱和度变化情况。注意有无胸闷头

晕、防止发生休克及肝性脑病。严格无菌操作一般取肘

正中静脉穿刺放血，放血速度20～30mL／min每次放血
250mL左右。放血完毕拔除穿刺针局部压迫至不出血为止
放血时一般取平卧位放血结束后1～2h，生命体征稳定时
可起床轻度活动[8]。

4��讨论

血色病临床上极少见，患者入院时初诊为2型糖尿病
酮症酸中毒，但完善相关检验检查后明确诊断为遗传性

血色病。这是1例比较罕见的以糖尿病酮症酸中毒首诊的
遗传性血色病。护理患者时关注患者病情变化的同时应

多与患者沟通，了解患者心理问题并及时干预，对患者

家属亦要做好健康宣教，给与患者心理及生活上的支持

与帮助。
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