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治疗 / 预后

GACI导致身体的焦磷酸盐⽔平低，焦磷酸盐是⼀种防⽌钙在⾎管和动脉中积聚的酶，导致⼼
脏病发作、⼼⼒衰竭和中⻛。双膦酸盐在取代GACI患者的焦磷酸盐⽅⾯成效有限。⼤约50%
被诊断为GACI的婴⼉在出⽣后六个⽉内死亡。⽬前还没有明确的GACI治疗⽅法。不过现在正
对这种情况进⾏研究，新疗法的临床试验正在不断进⾏，其中也包括酶替代疗法。

早期症状

在新生⼉中，GACI的
症状可能包括：呼吸
困难、⾼⾎压、⼼脏
增⼤、脉搏减弱或缺
失、胎⼉⽔肿和关节
钙化。

不同患者的症状可能
差异很大，具有完全
相同基因突变的兄弟
姐妹的结果也可能明
显不同。

产前诊断

超声波可能会显示⽺
⽔过多、⼼包积液或
主要动脉的回声性。
⽺膜穿刺术和CVS也
可以检测GACI。

自2013年以来，⾄少
有五名准妈妈接受了
产前治疗。

遗传学

遗传模式 - 常染色体隐性

GACI - 婴儿全身动脉钙化
先前称为特发性婴儿动脉钙化 (IIAC),婴儿特发性动脉钙化 (IACI), 

闭塞性婴儿动脉钙化, 闭塞性婴⼉动脉病.

GACI 1型：是由ENPP1基因突变引起的，是
ENPP1缺乏疾病谱的一部分。

GACI 2型：是由ABCC6基因突变引起的，是
ABCC6缺乏症疾病谱的一部分。

ENPP1缺乏症和ABCC6缺乏症都是终身进行
性疾病。GACI 1型是婴儿期ENPP1缺乏和
ABCC6缺乏。这些疾病还有一个儿科和成人
阶段。
GACI的并发症包括钙化、肥大、听⼒损失、
关节钙化、钙化性肠病、胃肠道问题、颈椎融
合和⾼⾎压引起的⼼脏问题。根据受影响的基
因，GACI患者可能会出现ARHR2（佝偻
病）、⻣痛、肌⾁⽆⼒、眼睛⾎管样条纹、⽛
⻮问题、肾脏问题和PXE（⽪肤状况）。

GACI患者通常由一组专家跟进，包括⼼脏病
学、内分泌学、肾病学、⻣科、听⼒学、眼
科、肺科、⽿⿐喉科、理疗、⽛科和胃肠病
学。

GACI - 一种终生的
进展性疾病 

GACI是一种罕⻅
疾病，在全球各地
的⼈群中男性和⼥
性患病率相等。它
的患病率为64000
出⽣的孩⼦中的⼀
例。

1899年，GACI首
次在医学⽂献中被
描述。

已知导致GACI的基
因是ENPP1和

ABCC6基因。 受
GACI影响的人在每
个细胞中继承两个

突变基因，每个⽗

⺟⼀个突变基因。

携带⽗⺟所⽣的每

个婴⼉有25%的⼏
率（四分之⼀）受

到GACI的影响，
50%的⼏率成为未
受影响的携带者，

25%的⼏率根本不
遗传任何突变。
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