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特殊健康状态儿童预防接种专家共识
之二十一——遗传代谢病与预防接种
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1 概况

遗传代谢病是遗传性生化代谢缺陷所致疾病

的总称，因相关基因突变引起酶活性缺陷，其代

谢途径中的底物及旁路代谢产物蓄积，生理活性

物质减少，导致机体生化反应和代谢紊乱，从而

引起一系列临床疾病。遗传代谢病种类繁多，常

见有 500～600种，总数数千余种，单一病种数量

较罕见，但总体发病率较高。按照代谢物异常分

类，遗传代谢病包括氨基酸代谢异常、有机酸代

谢异常、碳水化合物代谢异常、脂肪酸氧化障碍、

尿素循环障碍，其中苯丙酮尿症及甲基丙二酸

血症是我国相对常见的疾病。按照影响的细胞

器，分为溶酶体贮积病、线粒体病、过氧化物酶体

病等［1］。

2 接种疫苗的必要性

遗传代谢病患儿体内代谢自稳平衡能力较

弱，即便是很轻微的感染都可能使原本脆弱的机

体出现代谢紊乱，从而使病情加重［2］。为此，预防

感染有助于降低发病率和病死率，故接种疫苗对

这类患儿十分必要。但接种疫苗是一种主动免疫

过程，对于存在遗传代谢病的患儿可能诱发病情

发作或加重病情，国内外亦有遗传代谢病患儿接

种疫苗后出现急性代谢危象的病例报道［3-4］，故遗

传代谢病患儿的接种疫苗需要进行个体化评估。

对于患有遗传代谢病的儿童，目前尚无统一的预

防接种指南，疫苗说明书也未涉及。所以应在综

合评估患儿身体状况和疫苗可预防疾病患病风险

下，考虑给予接种疫苗预防相应感染［2，5-6］。

3 接种建议

对于目前临床相对常见的遗传代谢病患者，根
据患病类型采取不同的预防接种策略［7-9］，见表1。
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疾病大类

氨基酸代谢病

有机酸代谢缺陷病

脂类代谢缺陷病

糖原累积病

线粒体病

脂类贮积病

疾病类型

高苯丙氨酸血症（含苯丙酮尿症）
其他氨基酸代谢病如酪氨酸血
症

尿素循环障碍

枫糖尿病

甲基丙二酸血症

丙酸血症、异戊酸血症、戊二酸血
症Ⅰ型
生物素酶缺乏症、全羧化酶合成
酶缺乏症

原发性肉碱缺乏症

多种酰基辅酶A脱氢酶缺乏症

中链酰基辅酶A脱氢酶缺乏症

尼曼匹克病等

戈谢病

X连锁肾上腺脑白质营养不良

GMI神经节苷脂沉积症

异染性脑白质营养不良

Krabbe病

可以接种

各类疫苗
使用 2-（2硝基-4-三氟甲基苯甲
酰）-环己烷-1，3-二酮（NTBC）治
疗酪氨酸血症Ⅰ型患者可以接受
预防接种 1）

维生素B1治疗有效者，血亮氨酸水
平基本正常可以接种灭活疫苗
cblC型维生素B12（羟钴胺）治疗者，
可以接种各类疫苗。

生物素治疗时可接种各类疫苗

左卡尼汀治疗时可接种各类疫苗

病情稳定可以接种各类疫苗

糖原累积病-Ⅰ型可以接种各类疫苗
接种后注意监测血糖

A、B型尼曼匹克病在脾脏切除后需
要接种疫苗

病情稳定可以接种各类疫苗

病情稳定可以接种各类疫苗

病情稳定可以接种各类疫苗

病情稳定可以接种各类疫苗

暂缓接种

其余需经专科评估，决定是否接
种疫苗

经专科评估，血氨正常后可以接
种各类疫苗

经专科评估，决定是否接种疫苗

其他类型经专科评估，决定是否
接种疫苗
经专科评估，决定是否接种灭活
疫苗

经专科评估，大剂量维生素B2
治疗有效时可接种各类疫苗

其他类型经专科评估，决定是否
接种疫苗

经专科评估，决定是否接种疫苗

需评估免疫功能，经专科评估后
决定是否接种疫苗

禁忌接种

减毒活疫苗 2）

减毒活疫苗

合并重症联合免疫
缺陷病，禁忌接种
活疫苗

糖原累积病-Ⅰ型合
并重症联合免疫缺陷
病，禁忌接种活疫苗 3）

表1 部分遗传代谢病的预防接种建议

注：1）引自参考文献［8］；2）引自参考文献［10］；3）引自参考文献［11］；合并免疫缺陷的遗传代谢病患儿（如合并免疫缺陷的糖原累积病

Ⅰb/Ⅰc，甲基丙二酸血症、丙酸血症、异戊酸血症、生物素酶缺乏症、全羧化酶合成酶缺乏症等）接种参见参考文献［12］；合并神经系统疾病

的遗传代谢病患儿应慎用百白破疫苗；表格中未列出的其他遗传代谢病需经专科医师评估后决定是否接种疫苗；表内空白处为不适用
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