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骨髓增生异常综合征
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!

)29F

是

一种以一系或多系造血细胞减少#骨髓病态造血!和向白血

病进展为其特征的造血干细胞恶性克隆性疾病$

A

%

&

&'

(综合征是

以
&

号染色体长臂中间缺失为其惟一遗传学特征性改变$

!

%

& 在

亚洲其发病率明显低于欧美国家$

$

%

&由于其发病率低!容易出

现误诊及漏诊& 我科收治
A

例反复误诊
&'

(综合征患者!报告

如下&

A

临床资料

患者!女性!

DM

岁& 主因'面色苍白#四肢乏力
A

年余!加

重
A

周!于
!"AA

年
AA

月
!!

日入院& 既往有乙型肝炎(小三

阳)病史
$"

余年& 患者
A

年余前!无明显诱因出现面色苍白!

乏力#心悸!无发热!无恶心#呕吐!无烧心#反酸!无血尿及黑

便!无浓茶样尿!饮食稍差& 于
!"AA

年
M

月查血红蛋白
$Q.RS

!

于当地输浓缩红细胞后贫血症状好转!

!C##

年
D

月查白细胞

(

TN>

)

$BQ"#C

%

RS

!血红蛋白(

UV

)

G!.RS

!血小板(

W45

)

AQ&"A"

%

RS

!

网织红细胞百分比(

?35

)

AB&X

!血清铁蛋白
DC&!.RSP

正常值

$CYMCC!.RSZ

!血清维生素
N#! &$DB!/.RSP

正常值
#%#Y%MG/.RSZ

!

叶酸
MB#$!.RS P

正常值
$B#Y#DB&!.RSZ

!乙肝
&

项示
UN+[.P#Z

#

UN+[V

(

(

)#

UN3[.P(Z

#

UN3[VP$Z

#

UN8[VP\Z

!乙肝
2][

阴性&

肿瘤标志物
[^W

#

>H[

#

>[#!&

#

>[#&$

#

>[#%%

均正常! 骨髓

相'外观油脂较多!骨髓增生低下!粒系
$$B&X

!红系
GB&X

!

粒
%

红
_&B#&&#

!未见原始粒细胞!以中性分叶核粒细胞为主!形

态未见明显异常!余各阶段少见& 红系少见!以中晚幼红细胞

增生为主!形态未见明显异常& 成熟红细胞大小不等!部分红

细胞体积较大& 淋巴细胞占
&GB&X

& 全片见颗粒巨核细胞
#

个!血小板散在分布易见!部分血小板体积较大& 外周血涂片

未见中性粒细胞核分叶过多& 综合分析考虑患者轻度饮食不

良!为大细胞性贫血!虽然血清叶酸及维生素
N#!

均在正常

范围!家属拒绝进一步做染色体核型等检测!故暂按巨幼红

细胞性贫血!给予标准的抗贫血治疗!口服叶酸片
#C;.'$R,

#

腺苷钴胺片
#;."$R,

!治疗
!

个月后复查
UV GC.RS

!抗贫血治

疗无效入院& 查体'神清!中重度贫血貌!皮肤黏膜无黄染#出

血!浅表淋巴结无肿大& 胸骨无压痛!双肺呼吸音清!未闻及

干#湿性啰音& 心率
QG

次
R;*/

!律齐!各瓣膜听诊区未闻及杂

音& 腹软!无压痛!肝脾肋下未触及!双下肢无水肿& 血常规'

TN> $B$"#C

%

RS

!

UV G&.RS

!

W45 #%D"#C

%

RS

! 红细胞平均体积

(

)>`

)

#!C14

!

?35 $BCX

& 复查骨髓相'油脂较多!增生低下!未

见巨核细胞!与第一次骨髓相基本一致& 骨髓活检'骨髓增生

低下!造血组织明显减少!脂肪空泡明显增多!粒红比例大致

正常!可见
M

个巨核细胞!其中分叶核巨核细胞
#

个!单圆核

巨核细胞
$

个!未见幼稚细胞簇& 抗核抗体(

[][

)及
[][

谱

均正常&

>2$M

a细胞占有核细胞比例
CBAM&X

!

>2M

\

R>2Q

\为

ABCM

& 糖水实验
P(Z

#酸溶血实验
P(Z

#抗人球蛋白实验
P(Z

& 在患

者染色体结果回报之前!综合患者上述结果!结合临床考虑

患者不除外再生障碍性贫血! 但该患者为大细胞性贫血!网

织红细胞轻度升高!外周血血小板在正常范围!不支持上述

诊断& 给予输血等对症支持治疗!并继续应用叶酸#维生素

NA!

治疗&染色体最终结果回报'

MG

!

OO

!

,34P&ZP'$AZ

$

M

%

&修正诊

断为'

&'

(综合征& 给予患者
bW99

积分为
CB&

!

bW99

危险度为
b/5!A

!

给予口服环孢素软胶囊
&C;."!R,

!司坦唑醇片
!;."$R,

!拉米

夫定
CBA"AR,

& 治疗后
!

个月血常规
TN> DB&"AC

%

RS

!

UV AC$.RS

!

W45 AGD"AC

%

RS

!

)>` AA!14

&

G

个月后血常规'

TN> MB&"AC

%

RS

!

UV G%.RS

!

W45 A&Q"AC

%

RS

!

)>` AAG14

!后失访&

!

讨 论

&'

(综合征是一种造血干细胞恶性克隆性疾病!

%C(

以上

的造血干细胞来源于恶性克隆 $

!

%

!出现
&

号染色体长臂中间

缺失! 最常见的缺失部位位于
&'A$Y$$

!

%CX

的患者发生于

&'$A

& 在所有
)29

患者中!其发生率为
$XYQX

& 其骨髓通常

为增生活跃或者明显活跃& 恶性克隆的大量增殖损害了红细

胞发育!最终导致了贫血& 其特点为'好发生于老年患者!骨

髓及外周血原始细胞
c&X

!无
[L3:

小体!大细胞性贫血!贫血

程度较重!血小板数量一般正常或增多!骨髓增生活跃!巨核

细胞数量一般正常或增多!巨核细胞核分叶减少& 一般预后

MAA
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较好!白血病转化率低!

&=

>为其惟一细胞遗传学异常 "

!

!

$

#

$ 而

该病例最初误诊为巨幼红细胞性贫血!给予应用叶酸及维生

素
?#!

抗贫血治疗
!

个月无效$ 后因
!

次骨髓相及
#

次骨髓

病理均增生低下! 油滴及脂肪空泡增多! 巨核细胞减少%缺

如!同时骨髓相由于造血细胞减少!骨髓病态造血不明显!同

时检测
/@$A

B细胞占有核细胞比例在再生障碍性贫血范围

内!

/@A

B

C/@D

B比例减低!均支持再生障碍性贫血诊断!从而反

复误诊$染色体最终结果回报&

AE

!

FF

!

G2-H&IH=$9J

"

A

#

$由于患者

骨髓增生低下!仅仅检测到
A

个核分裂相!最终诊断为
&=

>综

合征$ 有研究结果显示!缺乏正常分裂相提示预后不良$ 环孢

素%雄激素及雷利度胺等用于治疗
&=

>综合征 "

&

#

!该患者因经

济原因未能应用雷利度胺!但给予环孢素及司坦唑醇治疗后

短期疗效显著!脱离输血后血红蛋白接近正常!但
E

个月后

患者再次贫血加重$ 患者同时存在慢性乙型肝炎!研究显示

乙型肝炎病毒
HK?:J

对造血系统存在影响!在
K?:

感染造血

干细胞后!其增殖减低!细胞凋亡增加!骨髓增生减低!从而

导致肝炎相关性再生障碍性贫血"

A

#

$ 因此不除外该患者增生

低下或许与乙型肝炎病毒感染相关$

该患者从最初考虑巨幼红细胞性贫血!后不除外再生障

碍性贫血!最后确诊为
&=

>综合征!患者反复误诊一方面因患

者不配合进一步检查!另一方面需要临床医师对老年低增生

性大细胞贫血患者应考虑骨髓增生异常综合征可能$
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