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摘  要 

高铁血红蛋白(methemoglobin, MetHb)是去氧或氧合血红蛋白血红素基团中的铁离子完全或部分从两

价铁(Fe2+)被氧化为三价铁(Fe3+)而形成的血红蛋白的衍生物。高铁血红蛋白血症是一种罕见的疾病，主

要以发绀(氧疗无效)、呼吸困难、头晕为常见临床表现，严重者可导致死亡。而且患者血液呈棕褐色，

另一个重要的特征是低脉搏血氧饱和度(SpO2)与高动脉血氧饱和度(SaO2)，5%以上的氧饱和度间隙应高

度怀疑高铁血红蛋白血症。早期识别高铁血红蛋白血症并及时去除致病因素是关键。本文目的主要通过

病例整理总结高铁血红蛋白血症的临床特点及诊治方法。本文报道西北妇女儿童医院MICU收治的妊娠合

并高铁血红蛋白1例病例，查阅国内外相关文献，分析此病临床特点、发病机制及治疗方法。现对病例

做如下报道。 
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Abstract 
Methemoglobin is a deriner of hemoglobin that has been oxidized from its ferrous (Fe2+) to ferric 
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(Fe3+) in oxygen or oxygen hemoglobin hemorrin group. Methemoglobinemia is a rare disease, the 
common clinical manifestations are calamus (invalid oxygen therapy), difficulty breathing and 
dizziness, severe cases can lead to death. The blood of patients is tan, and another important fea-
ture is the low-pulse combination blood oxygen saturation (SpO2) and high arterial blood oxygen 
saturation (SaO2). The oxygen saturation gaps of more than 5% should be highly suspected of me-
themoglobinemia. The key to treatment is early recognition of methemoglobinemia and timely 
removal of pathogenic factor. The purpose of this article is to summarize the clinical characteristics 
and diagnosis and treatment methods of methemoglobinemia through case analysis. This paper re-
ports one case of pregnancy complicated with methemoglobin admitted to MICU of Northwest Wom-
en’s and Children’s Hospital, reviews relevant literature at home and abroad, analyzes the clinical 
characteristics, pathogenesis, and treatment methods of this disease. Report as follows. 
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1. 病例资料 

患者 XXX，女，已婚，32 岁，孕 3 产 0，因“停经 39+2 周，阴道流液 4 小时”之主诉于 2023-01-16
入院。孕早期因“既往有稽留流产史 2 次”口服药物保胎治疗至孕 3 月，余无特殊。孕中期顺利，唐氏

筛查及无创 DNA 检查均为低风险，系统 B 超示胎儿左侧脑室后角宽 8.2 mm (近场)，右侧脑室后角宽 6.4 
mm，余未提示异常；胎儿心脏 B 超未见异常。糖耐量试验结果正常。孕 35+4 周我院门诊产检提示：胎

儿生长受限，胎儿双侧室管膜下出血样改变。咨询神经外科后建议动态观察。孕期精神可，食欲好，睡

眠可，大、小便正常，体重增加 12.5 公斤。既往身体健康，无其他病史。否认家族遗传病史。入院后常

规处理，化验血尿常规、生化及心电图均未见异常。入院第 1 天因“胎心监护异常”拟急诊行剖宫产术。

患者入室时 BP 134/68 mmHg，HR 86 次/分，SpO2 50%~55%。吸氧后可达 60%，改善不明显。查体：口

唇、甲床紫绀，心肺听诊阴性。追问病史患者自诉自幼如此，平时活动不受限，无特殊不适，孕期心脏

B 超提示三尖瓣少量反流。立即呼叫产科三线主任医师、心脏中心、MICU 主任医师及床旁 B 超，急查

血气分析 pH 7.47，HGB 129 g/L，PCO2 26.8 mmHg，PO2 497 mmHg，Lac 1.0 mmol/L。经皮 SpO2 47% (左
上)，50% (右上)。考虑发绀原因待查，因患者已临产，胎心监护异常，不宜继续等待，向患者及家属告

知相关病情及风险，建议尽快手术，手术过程中产科主任、MICU 主任及新生儿科二线医师全程做好产

妇及新生儿抢救准备，麻醉科主任实施联合麻醉，手术过程顺利，术中手术切缘处出血均为暗黑色血液，

术中娩出一男活婴，体重 2730 g，Apgar 评分 9-9-9，查看新生儿皮肤青紫，转新生儿科，产妇术后转

MICU。术后心电监测示：BP 137/88 mmHg，HR 68 次/分，SpO2 43%~48%。查体：口唇、甲床等多处发

绀，余无特殊。术后 24 小时病情平稳，复查血常规、胸部 CT 及心脏彩超未见明显异常，随转普通病房，

术后第 4 天患者病情平稳出院。出院诊断：紫绀原因待查？新生儿入 PICU 暖箱内，未吸氧下，血氧饱

和度波动在 50%左右，心率波动在 105~145 次/分，奶量、大小便均正常。查体：全身皮肤青紫，以口唇、

双手指尖、双脚指头发绀为著，余均未见异常。入室后予以监测、适量喂养，血液科会诊考虑先天性高

铁血红蛋白血症，治疗上未处理。于 2023-01-21 随母同时出院，出院诊断：先天性高铁血红蛋白血症？

2023-02-13 XXX 之子基因检测报告提示：先证者在 HBA2 基因检出杂合突变，该突变在多个患者报道与
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高铁血红蛋白血症相关，表型紫绀但无其他明显症状。突变遗传自母亲，母亲有类似症状。变异报道疾

病与先证者临床表型相符。此突变可能导致疾病发生，考虑为临床相关的变异。电话随访患者及新生儿

术后至今无特殊情况发生。 

2. 讨论 

高铁血红蛋白血症是一种罕见的代谢性疾病，特点是红细胞中高铁血红蛋白的含量超过正常以致发

生紫绀。正常血红蛋白含 Fe2+才能起到转运氧的作用，若 Fe2+氧化成 Fe3+形成高铁血红蛋白；则失去转

运氧的能力，血液呈巧克力颜色。该病例患者术中血液颜色与之相符。高铁血红蛋白血症(即病理水平的

高铁血红蛋白)可以是先天性的，也可以是后天的。先天性是由于细胞色素 b5 还原酶缺乏或血红蛋白 M
的存在而引起的[1] [2] [3]，是一种罕见且可能危及新生儿发绀的病因[4] [5]。需要很高的怀疑指数，特别

是在成人，孕龄期妇女更是如此，需要全面的病史、体格检查和多项实验室检查来确认诊断并排除其他

原因。本例新生儿出生即有皮肤青紫。尽管先天性高铁血红蛋白血症的性质是良性的，但在评估青色患

者时，将其列入鉴别诊断清单是至关重要的。后天性通常由药物或有毒化学物质决定，文献中描述了无

数的原因，例如氨苯砜、利多卡因、硝酸盐和磺胺类药物等药物是诱因[6] [7]。临床后果取决于血液中的

高铁血红蛋白水平。而先天性高铁血红蛋白血症是一种罕见的家族性遗传性疾病，由于细胞内还原高铁

血红蛋白酶的缺陷，使细胞内高铁血红蛋白由三价铁还原成二价铁的速度减慢，导致高铁血红蛋白的浓

度增加；获得性高铁血红蛋白血症是由于药物或者其他因素抑制高铁血红蛋白还原酶的活性，使得三价

铁不能还原成二价铁；当高铁血红蛋白占总血红蛋白含量 > 1.0%时，称为高铁血红蛋白血症。先天性高

铁血红蛋白血症分为 I 型和 II 型，I 型(红细胞酶缺乏症)——这些患者通常无症状或晚期表现为发绀、疲

劳和呼吸短促，日常生活不受限制，不影响寿命，治疗主要出于美容原因；II 型为全身所有细胞都有氧

化还原酶缺陷，临床表现为皮肤黏膜紫绀和发育迟缓，患者往往活不到成年[8] [9]，目前还不适合治疗。

根据本例患者的临床特征，属于 I 型。亚甲蓝是高铁血红蛋白血症首选的协助诊断和治疗药物。亚甲蓝

在体内经谷胱甘肽和三磷酸吡啶核苷酸黄递酶还原为无色亚甲蓝，后者可将高铁血红蛋白还原为正常血

红蛋白，从而使高铁血红蛋白消失发绀消退。高铁血红蛋白血症中 SpO2 与血气分析中的动脉血氧饱和度

(SaO2)不一致，这系测定 SaO2 的方法和原理与 SpO2 不同所致。血气分析仪通过测得的 PaO2值经自动换

算得出 SaO2 值；SpO2 系应用光电比色原理测得高铁血红蛋白具有还原血红蛋白的光吸收特性。因此 SpO2

值用于诊断高铁血红蛋白症较 SaO2 准确[10]。本例患者术前发现 SpO2 值低，患者无特殊不适，常规处理，

预后良好。术后新生儿同样出现皮肤青紫，SpO2 值低，转新生儿科，最后基因检测报告提示：与高铁血

红蛋白血症相关。妊娠是一个应激事件，高铁血红蛋白水平在妊娠期间特别是分娩期间可能升高，分娩

后可能恢复正常[11]。在怀孕早期，可以用亚甲基蓝和维生素 C 补充剂来治疗。在这个病例中，术后诊

断为高铁血红蛋白血症，由于患者无症状，没有开始特异性治疗。 
本例中患者系即将分娩女性，临床症状不明显，仅有口唇、甲床紫绀，心肺听诊阴性，平时活动不

受限，无特殊不适，且自幼如此，患者自身及临床医师均未重视，此外，患者自妊娠以来，一直处于新

冠肺炎防控当中，每次产检及住院检查过程中均佩戴口罩，未发现患者颜面部及口唇颜色，且产检不常

规监测血氧饱和度，极易漏诊。此病例提示临床医师，无论新生儿或成人，尤其孕产妇，存在有紫绀症

状时，且动脉血液呈“巧克力”色时，应及时测 SpO2，若经皮血氧饱和度低或动脉氧分压与经皮血氧饱

和度不符，应想到此病，提高我们识别先天性高铁血红蛋白症这一临床罕见病。 
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