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范可尼综合征是一种遗传性或获得性

近端肾小管功能异常引起的多种肾小

管功能障碍性疾病。

该病症也被称为Fanconi综合征、骨软

化-肾性糖尿-氨基酸尿-高磷酸尿综合

征等。

定义与命名

命名

定义



范可尼综合征可由基因突变导致，如SLC4A4、CLCN5、
ATP6V0A4等基因变异。

遗传因素

包括肾毒性物质、药物（如过期四环素、氨基糖苷类抗生
素等）、重金属中毒（如镉中毒）以及免疫性疾病等。

获得性因素

近端肾小管上皮细胞对多种物质（如葡萄糖、氨基酸、磷
酸盐等）的重吸收功能障碍，导致这些物质从尿中大量丢
失，进而引发一系列代谢紊乱症状。

发病机制

发病原因及机制



范可尼综合征是一种罕见病，具体发病率

因地区、人种等因素而异。

该病症可发生于任何年龄，但多见于儿童

或青少年。

范可尼综合征在男女中的发病率无显著差

异。

无特定地域分布特征，但某些地区可能因

环境因素或遗传因素导致发病率较高。

发病率

发病年龄

性别分布

地域分布

流行病学特点
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佝偻病
儿童患者可出现佝偻病或骨软
化症，表现为骨痛、骨折等。

低血钾
血钾降低，导致肌无力、软瘫、
周期性瘫痪等。

磷酸盐尿
尿中磷酸盐排出增多，尿磷增
高，血磷降低。

肾性糖尿
即血糖浓度正常时，葡萄糖从
尿中排出过多，导致尿糖阳性。

氨基酸尿
尿中排出过多氨基酸，尿氨基
酸定性试验呈阳性反应。

主要临床表现



根据临床表现及实验室检查，如肾性糖尿、氨基酸尿、磷酸

盐尿、低血钾等，结合相关检查结果，可作出诊断。

诊断标准

需与糖尿病、原发性醛固酮增多症、肾小管酸中毒等疾病进

行鉴别。

鉴别诊断

诊断标准与鉴别诊断



包括尿常规、尿糖、尿氨基酸、尿磷等，

可发现异常指标。

包括血糖、血钾、血磷、血钙等，可了解

病情及鉴别诊断。

如X线、CT等，可发现骨骼病变，如佝偻

病、骨软化症等。

必要时可进行肾活检，以明确诊断及了解

病情严重程度。

尿液检查

血液检查

影像学检查

肾活检

实验室检查与辅助检查
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近端肾小管重吸收功能障碍
范可尼综合征患者近端肾小管对多种物质的重吸收功能障碍，包括葡萄糖、氨

基酸、磷酸盐等。

肾小管细胞损伤
患者肾小管上皮细胞可能受到损伤，导致肾小管功能异常。

肾小管结构与功能异常



由于肾小管重吸收钾离子

减少，患者可能出现低钾

血症，表现为肌无力、心

律失常等症状。

患者远端肾小管酸化功能

障碍，氢离子排出减少，

导致酸中毒。

近端肾小管重吸收碳酸氢

根离子减少，导致高氯性

代谢性酸中毒。

低钾血症

酸中毒

高氯性代谢性酸中毒

电解质及酸碱平衡紊乱
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