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认识遗传性肾炎，早诊断、早干预
文 / 上海市儿童医院  孙蕾  黄文彦

“肾炎会遗传吗？”这是很多患有慢性肾炎的孕妈妈

特别关心的问题，她们特别害怕自己给宝宝带来不幸。

那么，肾炎到底会不会遗传呢？要是在十多年前，

大部分产科医生都会告诉孕妈妈：“不用紧张，肾炎是

不会遗传的。”但是，随着医学的发展，医学科学家们

逐渐发现，肾炎也存在遗传的可能。如果一个家庭中有

多位成员出现血尿、蛋白尿等肾炎症状，就需要引起高

度重视。现在要是孕妈妈问这个问题，相信很多产科

医生都会说：“确实有这种可能，最好咨询一下肾脏科

医生。”

这时候，孕妈妈又会产生疑问：肾炎为什么会遗传

呢？遗传性肾炎有什么特别表现？如何早期诊断遗传性

肾炎？怎样规范治疗遗传性肾炎？患遗传性肾炎的妈妈

可以生育正常宝宝吗？带着这些问题，本文带你了解遗

传性肾炎的相关知识。

一、肾炎为什么会遗传
肾炎就是肾脏发生了炎症反应。我们常说的肾炎

指的是肾小球肾炎，主要表现为血尿、蛋白尿，可能还

伴有眼睑及下肢水肿、高血压。随着疾病发展，可能还

会出现肾功能损伤。

肾炎按照发病原因可分为原发性肾炎、继发性肾

炎以及遗传性肾炎。原发性肾炎是指肾脏本身出现问

题，找不到其他病因的肾炎。继发性肾炎是指由其他系

统疾病引起的肾脏问题，比如系统性红斑狼疮或系统

性血管炎引起的肾损害，这就称为继发性肾炎。还有一

类是遗传性肾炎，临床又称Alport综合征或眼-耳-肾综

合征，发病率大概为1/5000～1/10000，症状主要表现为

血尿、蛋白尿以及进行性肾功能减退，部分患者还会合

并眼晶状体病变、感音神经性耳聋等肾脏外疾病，是一

种严重影响患者身心健康的单基因遗传性肾脏病。

X连锁显性遗传是遗传性肾炎最常见的遗传方

式，约占所有家系的85%，致病基因为COL4A5，目前已

发现超过1000多种COL4A5基因突变与此相关。另外，

位于2号染色体的COL4A3或COL4A4 基因突变所导致

的遗传性肾炎，可表现为常染色体隐性遗传或常染色体

显性遗传。近年来，双基因遗传模式也逐步被发现。双

基因遗传性肾炎是指患者同时具有COL4A3、COL4A4

和COL4A5基因中两个基因的致病性变异。

二、遗传性肾炎有什么特别表现
血尿是遗传性肾炎患者最常见的临床表现，部分

患者可伴有发作性肉眼血尿。如果宝宝感冒后，突然出

现酒红色的小便，这可能就是肉眼血尿，需要及时带宝
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宝到医院进行尿液检测。

蛋白尿通常不在疾病早期出现，之后会随着患者

年龄增长而出现并逐渐加重，甚至发展至大量蛋白尿。

如果孩子尿液里泡沫明显增多，且长时间不消散，也建

议及时进行尿液检测，看看是否有这方面的问题。

此外，遗传性肾炎可能会引起感音神经性耳聋。耳

聋早期常累及高频区，在日常生活中难以察觉，需要进

行纯音测听检查才能发现。随着年龄增长，耳聋可能

逐渐影响全音域，导致日常对话交流出现困难。眼部异

常主要包括前圆锥形晶状体、视网膜病变。其中，黄斑

周围斑点状视网膜病变较常见，病变通常不影响视力，

但会随疾病进展而发展。对于这类患儿，建议定期进

行眼科检查。

三、遗传性肾炎如何早期诊断
对于遗传性肾炎的诊断，主要通过临床症状、肾组

织活检等方法，这些相关诊断方法已广泛应用于临床

工作。根据遗传性肾炎的典型临床表现（血尿伴或不

伴蛋白尿、感音神经性耳聋、眼部病变、肾衰竭家族史

等），以及典型肾组织电镜病理改变（肾小球基底膜厚

薄不均，致密层撕裂、分层，呈虫蚀状或篮网状改变），

可以进行遗传性肾炎的诊断。

但是，仅根据典型临床表现诊断遗传性肾炎存在

明显的局限性：对于临床表现或组织表型不典型的患

者，很容易发生漏诊，漏诊率可高达38%。随着基因组

学的发展，目前主张通过多学科合作，综合应用临床表

型、组织病理表型、基因型、功能验证与遗传表型，进

行遗传性肾炎的精准诊断，以提高诊断遗传性肾炎的

敏感度及特异性。

肾穿刺活检对于遗传性肾炎的诊断具有重要意

义，电子显微镜下发现典型超微结构改变是诊断该疾

病的“金标准”。但是对于年幼患者，电镜下典型超微

结构改变的阳性率并不高。对于年幼患者，建议通过临

床评估、家系筛查、皮肤活检、基因检测等多种方式综

合评价诊断，肾穿刺活检并非必需。

四、遗传性肾炎如何规范治疗
目前，对于遗传性肾炎尚无有效的治疗手段，主要

以降低蛋白尿水平、延缓肾脏病进展为目的进行系统治

疗。首选推荐药物为血管紧张素转换酶抑制剂（ACEI），

包括依那普利、贝那普利等。这些药物主要用于治疗

高血压，但是在肾脏病的治疗中，通过调节肾小球的压

力，可以达到降低尿蛋白排泄量和延缓肾脏病慢性进展

的作用。在疾病早期给予药物治疗，可显著延缓遗传性

肾炎患儿进展至肾衰竭，有效提高其生活质量。

此外，还有多个药物正在进行临床研究，例如阿曲

生坦、甲基巴多索隆、羟氯喹等，为遗传性肾炎患者带

来了新希望。随着医学科学家对该病研究的不断深入，

相信最终我们能找到有效的治疗方法。

五、遗传性肾炎的妈妈可以生育正常宝宝吗
随着辅助生殖和植入前遗传学诊断（PGD）的发

展，我们可以阻断致病基因向下一代传递，让患有遗传

性肾炎的妈妈生育健康宝宝成为可能。目前，我院可为

遗传性肾炎家庭提供遗传咨询及干预：与中国福利会国

际和平妇幼保健院合作，现已成功完成12例有生育需求

的遗传性肾炎家庭的产前诊断。在产前诊断中，8例未

检出已知致病突变的患者顺利产下健康婴儿；婴儿出生

后进行基因检测，未发现同种致病突变；后续随访尿常

规、肾功能均无异常。另外4例产前诊断检出与先证者

相同的致病突变的患者，在人工流产后，通过辅助生殖

和植入前遗传学诊断技术，产下无相同致病突变的健

康婴儿；后续随访尿常规、肾功能均正常。新技术的发

展让遗传性肾炎妈妈生育健康宝宝的梦想成为现实。


