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病例 １，患者，女，２4 岁，主因“食欲减退 １ 年，乏力，活动

后心慌气短 １ 个月”收入院。

１ 病程情况

１．１ 现病史 患者青年女性，食欲减退 １ 年，乏力，活动后心

慌气短 １ 个月，门诊血常规检查血红蛋白、血小板减少，为求

进一步诊治收入院。

１．2 既往史 患者有轻度银屑病史 ３ 年，未行治疗，两年前

其姐被诊断为急性髓系白血病 （acute ｍyeloｉd leukeｍｉa，

ＡＭＬ）Ｍ３ 型。 否认肝炎、结核传染病史，否认药物过敏史，无

手术输血史。

１．３ 体格检查 患者体温：３５.８ ℃，脉搏：１０５ 次 ／ ｍｉn，呼吸：

１７ 次 ／ ｍｉn，血压 １２4 ／ ７２ ｍｍＨg。重度贫血貌，皮肤黏膜未见出

血点及瘀斑，左侧颈部触及一枚豆粒大淋巴结，质韧，活动，

无压痛，胸骨无压痛，心肺听诊无异常。 腹部平软，无压痛，肝

脾肋下未触及。 双下肢无水肿。 四肢、脊柱正常。

１．４ 实验室检查 血常规结果：白细胞 ５.６９×１０９ ／ Ｌ，血红蛋

白 4５ g ／ Ｌ，血小板 ３4×１０９ ／ Ｌ；外周血细胞形态学检查：白细胞

计数正常，原始细胞占 ２５％，并见大量 Ａuers 小体；红细胞大

小不等；血小板少见。 骨髓细胞学检查结果：骨髓增生明显活

跃，G＝ ８５.００％、Ｅ＝ ６.５０％、G ／ Ｅ＝ １３.１∶１， 原始粒细胞比例增

高，占 ５６％，细胞大小不等，圆形或不规则形，核多不规则，染

色体可见颗粒状聚集，核仁明显，１～２ 个，胞浆灰蓝色，可见细

小颗粒，Ａuers 小体易见，成熟粒细胞比例减低。 有核红细胞

占 ６.５％，红细胞大小不等。 全片未见巨核细胞，血小板少见。

未见其他异常细胞及寄生虫。 骨髓活检结果显示：骨髓组织，

腔内造血细胞增生明显活跃，以原始粒细胞增生为主，未见

巨核细胞。 骨髓细胞免疫分型结果显示：原始细胞向髓系细

胞延伸的分布区域可见异常细胞群体 ， 约占有核细胞的

4８.９％，表达 ＨＬＡ－ＤＲ、ＣＤ１３、ＣＤ３4、ＣＤ３８、ＣＤ１１７、ＭPＯ，部分

细胞表达 ＣＤ３３，少数细胞表达 ＣＤ５６、ＣＤ６4，考虑为 ＡＭＬ－Ｍ２

可能。

１．５ 辅助检查 B 超示： 双侧甲状腺多发结节 （最大直径 ２

ｍｍ，边界清，未见明显钙化及液化 ），双侧颌下淋巴结稍大

（最大约 １１ ｍｍ×4 ｍｍ），腋窝、腹股沟及锁骨上未见明显肿大

淋巴结，肝、胆、胰、脾、肾、腹腔未见明显异常。 肺 ＣＴ 平扫未

见明显异常。

１．６ 诊疗经过 完善血液、骨髓检查，明确诊断，进行输血纠

正贫血及血小板减少治疗，并密切注意有无出血情况。 患者

入院后出现发热，最高时体温达 ３８.９ ℃。 偶有咳嗽，不能排除

发热与恶性发热有关，故未予抗生素治疗。 支持化疗，及早达

到完全缓解，化疗前行外周静脉置入中心静脉导管减轻化疗

药物对外周血管的损伤，保证化疗顺利进行。给予 ＨＡＡ（高三

尖杉酯碱＋阿柔比星＋阿糖胞苷）方案化疗，同时给予止吐、碱

化水及脏器保护等对症支持治疗，过程顺利，随诊中。

病例 ２，患者中年女性，上述患者之姐，既往有银屑病史，

两年前因无明显诱因出现皮肤瘀斑就诊。

2 病程情况

2．１ 现病史 患者中年女性，上述患者之姐，两年前患者无

明显诱因出现皮肤瘀斑，偶有牙龈少量渗血，左侧鼻腔出血。

因无诱因出现左下牙龈肿痛，静滴抗生素症状无缓解就诊。

2．2 既往史 既往有银屑病病史 ３ 年，应用乙双吗啉治疗 ２

年。 否认肝炎、结核等传染病病史，否认药物过敏史，无手术

及输血史。

2．３ 体格检查 患者体温：３６.５ ℃，脉搏：１０６ 次 ／ ｍｉn，呼吸：

１９ 次 ／ ｍｉn，血压 １２７ ／ ８３ ｍｍＨg。患者贫血貌，周身皮肤散在瘀

斑，皮肤散在红斑，上覆银白色鳞屑，Ａuspｉtｚ 征（＋），表面脱

屑。 双侧颌下分别可触及 １ 枚花生粒大小淋巴结，左侧淋巴

结压痛，活动度可。 左下第 ３ 磨牙后方牙龈红肿、触痛。 心肺

听诊未见异常，腹部平软，无压痛及反跳痛，肝脾未触及，双

下肢未见浮肿，脊柱四肢正常。

2．４ 实验室检查 血常规检查结果显示： 全血细胞减少，白

细胞 ２.０６×１０９ ／ Ｌ，血红蛋白 ９２ g ／ Ｌ，血小板 １８×１０９ ／ Ｌ。 外周血

细胞形态学检查：白细胞数减低，幼稚细胞占 ６０％，骨髓穿刺

检查结果显示：全片以异常的早幼粒细胞为主，占 ８８％，该类

细胞大小不等，形态不规则，核不规则，可见扭曲，染色质为

细颗粒状，胞浆丰富，见大量粗细不一颗粒，可见内外浆及伪
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足，偶见“柴捆”细胞，粒红两系其他各阶段少见或缺如。 红细

胞形态大致正常，淋巴细胞比例减低，形态大致正常。 全片见

巨核细胞 ３ 个，血小板少见，未见其他异常细胞及寄生虫。 染

色体检查结果：4６，XＹ，t（１５；１７）（q２２；q２１）［１６］ ／ 4６，XＹ［4］，

PＭＬ ／ ＲＡＲa 融合基因阳性，诊断为 ＡＭＬ－Ｍ３。

2．５ 诊疗经过 该病起病凶险，但远期预后良好。 治疗中监

测凝血功能，必要时输注冷沉淀补充凝血因子。 给予维 Ａ 酸

诱导分化，亚砷酸诱导凋亡治疗，同时防治维甲酸综合征，监

测血常规变化，若白细胞升至（６～１０）×１０９ ／ Ｌ 以上，加用米托

蒽醌抑制骨髓细胞过度增殖。 同时给予止吐、碱化尿液治疗。

经诱导缓解治疗 ２８ d 后以达缓解，治疗效果好，脑脊液无异

常， 但达缓解状态下体内的白血病细胞并未被完全消灭，体

内仍残存约 １０８～１０９ ／ Ｌ 的白血病细胞， 需继续口服维甲酸巩

固治疗，复查血象，现随诊状况良好。

３ 病例分析

白血病是我国十大恶性肿瘤之一，但家族性白血病并不

多见，具体发病原因尚不明确，可能与放射线、化学因素、病

毒感染以及遗传因素等相关。 病例中两姐妹都有过银屑病

史，在五年内相继发病，且均为 ＡＭＬ，因此被认定为家族性白

血病［１］。

３．１ 主管医师分析

病例 １，患者青年女性，主因“食欲减退 １ 年，乏力，活动

后心慌气短 １ 月”收入院。 对患者询问病史及家族史获知，患

者有轻度银屑病史，未行治疗。 结合临床表现及各项检查结

果，患者确诊为 ＡＭＬ－Ｍ２。

病例 ２，中年女性，病历 １ 中患者之姐，两年前患者无明

显诱因出现皮肤瘀斑，偶有牙龈少量渗血，左侧鼻腔出血。 因

无诱因出现左下牙龈肿痛，静点抗生素症状无缓解就诊。 患

者既往有银屑病史，Ａuspｉtｚ 征（＋）表面脱屑，用药治疗。 染色

体检查 PＭＬ ／ ＲＡＲa 融合基因阳性，最终结合临床表现及各项

检查结果，诊断为 ＡＭＬ－Ｍ３。

３．2 检验医师分析 白血病是血液系统最常见的恶性肿瘤。

急性白血病年发病率约为 4 ／ １０ 万，ＡＭＬ 约占 ７０％［２］。 有学者

认为 ＡＭＬ 的发生发展是先天遗传因素和后天造血细胞正常

的生长、增殖、分化机制被改变的结果［３，4］。

家族性白血病系指同一家族成员中有 １ 例以上患白血

病。 在目前白血病病因尚未明了情况下，家族性白血病的存

在提示了白血病的发病可能与遗传有关。 Ｓegel 等［５］认为，染

色体异常在白血病的发病中起了很重要的作用，提出第 ７ 号

染色体缺失与家族性 ＡＭＬ 的发病有关， 在不同的家族可能

有不同的异常基因和不同的遗传方式。 以上理论研究均提

示，在白血病发生中，遗传因素与白血病相关。 据统计白血病

患者兄弟姐妹之间发病率比自然人口发病率高，为 １ ／ ７００［６］，

而同卵孪生发病率高达 １ ／ ５［７］。 国内外对于家族性 ＡＭＬ 遗传

模式的报道很少，可能与家系资源少有关。 但也有报道一个

家族中 ２９３ 位家庭成员中，１３ 例白血病患者， 但这些白血病

患者的细胞遗传学检查均未发现染色体的异常［８］。本病例中，

妹妹未做染色体检查，因此无法判定姐妹同患白血病是否与

遗传因素有关，笔者也正致力于进一步完善此方面检查。

本文病例中两姐妹均为普通工人，无化学毒物、致癌剂、

放射线等接触史。 但在姐妹的病史中发现，姐妹均有银屑病

史，且姐妹均罹患 ＡＭＬ。 银屑病患者并发 ＡＭＬ，其中大多数

是与应用乙双吗啉或其他药物治疗银屑病有关［９］。 而本文病

例中妹妹虽患银屑病，但未经药物治疗，此种情况文献罕见

报道。 多年来，不少学者关注银屑病本身是否有易患白血病

的倾向。 有研究［１０］表明，部分银屑病患者自身的染色体存在

不稳定性和 ＤＮＡ 修复能力有缺陷。 Ｎｉelsen 等［１１］对 １０ 例重症

银屑病患者外周血的淋巴细胞进行核型分析发现其裂隙、断

裂、双着丝粒染色体和无着丝粒的检出率明显高于对照组。

４ 小结

白血病发病因素复杂，是许多因素综合作用所致。 家族

成员有接触共同致病因素的可能性，如病毒等。 在某些白血

病的发病中环境因素起重要作用，例如成人 Ｔ 淋巴细胞白血

病与人类 Ｔ 细胞病毒感染有关。 并呈区域性小流行趋势。 也

有学者［１２］报道淋巴瘤的发病与共同生活、密切接触有关。

家族性白血病发病率低，但预后较差，病死率高［１３］。 随着

对白血病的深入认识，白血病的检测手段及治疗层面不断深

入遗传及基因水平，分子靶向治疗药物的成功问世，骨髓移

植技术的成熟，家族性白血病的缓解难、生存期短、易复发等

难题将可以解决， 我们将对其发病原因进行进一步探讨，这

将有助于加强对家族性白血病的了解和认识。
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激素治疗对该病的效果欠佳，建议早期联合羟氯喹、
来氟米特、环孢素等免疫抑制剂治疗。 本文研究中，
以 PＬＴ减少为首发症状的 ＣＴＤ 患者采用激素、丙种
球蛋白 ／ tｈＴPＯ 和免疫抑制剂联合治疗的总有效率
为 ９4.4％，高于文献 ［１4］报道的甲强龙与环磷酰胺和
长春新碱联合用药治疗 ＳＳ 的 ８０％的有效率。 说明
对于以 PＬＴ减少为首发症状的 ＣＴＤ 患者，采用多种
方法联合治疗可提高治疗总有效率。本文研究中，２２
例 ＩＴP 患者采用激素治疗的有效率为 ５０.０％， 激素
无效者建议首先加用丙种球蛋白、rｈＴPＯ、达那唑等
治疗，且有效率（１８.２％）高于以 PＬＴ 减少为首发症
状的 ＣＴＤ 患者（１１.１％），但免疫抑制剂治疗效果欠
佳，有效率为 １３.６％，低于以 PＬＴ 减少为首发症状的
ＣＴＤ 患者。 本文研究结果显示，以 PＬＴ 减少为首发
症状的 ＣＴＤ 患者治疗总有效率（９4.4％）高于 ＩＴP 患
者（８１.８％），但因本文纳入研究的例数较少，因此对
于以 PＬＴ减少为首发症状的 ＣＴＤ 患者采用激素、丙
种球蛋白、rｈＴPＯ 和免疫抑制剂联合治疗的效果是
否优于 ＩＴP患者，尚需增加样本量进一步研究。

综上所述，对于 PＬＴ 减少的患者，应通过实验
室相关检查确定疾病类型，注意鉴别以 PＬＴ 减少为
首发症状的 ＣＴＤ 和 ＩＴP， 对于临床表现不典型的
ＣＴＤ，应动态监测自身抗体谱以进一步确诊，并进行
相应治疗。
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