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• 尿素循环的功能是将有毒的氨合成无毒的尿素，从而避免高氨血症的发生。

• 该循环是包括6个步骤的系列生化反应，有6种酶参与，依次为N-乙酰谷氨酸合成酶（NAGS）、

氨基甲酰磷酸合成酶I（CPSI）、鸟氨酸氨基甲酰转移酶（OTC）、精氨酸代琥珀酸合成酶

（AS）、精氨酸代琥珀酸裂解酶（AL）和精氨酸酶（ARG），其中前3者位于线粒体内部，而后

3者则位于胞浆。为维持尿素循环的正常进行，AS的反应底物天冬氨酸须通过线粒体内膜的载体

citrin从线粒体内部转运到胞浆，而OTC的反应底物鸟氨酸则须通过线粒体内膜的另一转运体

ORNT1由胞浆转运到线粒体内部。

• 以上6种酶和2种载体或转运体中任何一种出现结构或功能缺陷，都会影响尿素合成而形成高氨血

症，严重者出现发作性脑病的临床表现，这就是尿素循环障碍（urea cycle disorders，UCD）。

宋元宗. 中国实用儿科杂志, 2009, 24(03): 168-171.



Häberle, J et al. Orphanet J Rare Dis.2012 May 29 ;7:32.

• 在这6种酶的缺乏中，以鸟氨酸氨基

甲酰转移酶（OTC）与氨基甲酰磷

酸合成酶I（CPSI）的缺乏较常见，

且临床症状也最重。

• 越接近循环起始端的酶缺乏，以及

酶缺乏的程度越重，临床症状出现

的就越早、越重、预后越差。

• 导致UCD的基因突变以点突变和小

缺失突变为主，除OTC为X连锁显性

遗传外，其他的均属常染色体隐性

遗传。

马兰等. 中国临床医生杂志, 2016, 44(12): 108-110.

郝虎等. 中国小儿急救医学, 2014(21): 357.



l 粗体：典型的体征和症状
l 标准：不常见的体征和症状
l 斜体：仅在单例患者中报告过的体征和症状

Häberle, J et al. J Inherit Metab Dis. 2019 Apr 14.



In addition to the conditions indicated in the table, mitochondrial oxidative 
phosphorylation defects, citrin deficiency, lysinuric protein intolerance or ornithine 
aminotransferase deficiency can also cause hyperammonemia. Häberle, J et al. J Inherit Metab Dis. 2019 Apr 14.

First choices are given in bold-type.
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• 停止蛋白质摄入。

• 开始静脉注射葡萄糖（含适当电解质Na+，K+）。

• 启用一线药物。

• 治疗同时收集血浆和尿液用于诊断目的。

• 迅速将高氨血症危象患者转移到专科中心。

• 体外解毒（CRRT、血液透析）。
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• 用药（氮清除剂）增加废氮排泄。

• 低蛋白饮食。

• 补充精氨酸和/或瓜氨酸。

• 补充维生素和矿物质等必需营养素。

• 补充必需氨基酸（部分患者）。

• 治疗并发疾病。

• 必要时行肝移植。
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All medications should be divided into three to four doses daily taken with meals and 
distributed as far as possible throughout the day. 

Häberle, J et al. J Inherit Metab Dis. 2019 Apr 14.




