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JJ,JL镰状细胞病210例l艋床分析

-临床经验一

马学路1 PONCE 2

(1．天津医科大学第二医院儿科，天津30021 1；2．中刚友好医院，布拉荣999059)

【摘要】目的探讨4,JL镰状细胞病的临床特点。方法总结2009年2月至2015年7月刚果(布)首

都医院儿科收治的210例镰状细胞病患儿的临床特点。结果溶血性贫血、急性胸部综合征和疼痛危象为小

儿镰状细胞病的常见症状。结论贫血是镰状细胞病的首发症状，急性胸部综合征是镰状细胞病的主要死亡
原因之一，疼痛危象是患儿就诊的主要原因之一。

【关键词】4,JL；镰状细胞病；贫血；急性胸部综合征；疼痛危象

镰状细胞病是一种常染色体显性遗传性疾病，是血红

蛋白(Hb)13链第6位上的谷氨酸被缬氨酸替代形成镰状

血红蛋白(HbS)，取代了正常血红蛋白(HbA)而导致的一种

疾病-、。HbS和HbA理化性质不同，缺氧时Hb构型改变，

红细胞(RBC)膜变成镰刀状，使得RBC顺应性降低，难以

通过毛细血管并在血管内凝集，阻塞血流，造成各器官功能

障碍，从而出现一系列临床表现。镰状细胞病多见于非洲及

美洲各地的黑色人种和混血儿，西非有些国家的发病率高达

20％．30％，小儿发病率更高，国内罕见，极易误诊。2j。了解

@耖HJL科疾病的特点，对我国援外医疗的实施非常重要。对

2009年2月至2015年7月在非洲刚果(布)首都医院儿科

工作期间诊治的经血液检查确诊的210例镰状细胞病患儿

进行总结，报告如下：

l临床资料

1．1一般资料：选择2009年2月至2015年7月刚果(布)

首都医院儿科收治的210例资料完整的镰状细胞病患儿。

所有病例末梢血象中RBC镰变试验阳性，经Hb电泳检查

确定为HbS。男性116例，女性94例；年龄分布：<1岁

40例，1—3岁44例，4—7岁7l例，8一14岁55例；轻度贫血

(Hb 90～110 g，L)46例，中度贫血(Hh 60～89 g／L)73例，重

度贫血(Hb<60 e11)9l例：

1．2诊断依据：①本病高发地区；②有家族遗传史；③临

床表现为黄疸、肝脾肿大、骨关节及胸腹疼痛，伴有贫血；

④RBC镰变试验阳性；⑤Hb电泳分析HbS为主要成分。

有上述表现可确定诊断镰状细胞病。

1．3伦理学：本研究符合医学伦理学标准，并经医院伦理委

员会批准，取得患儿或家属知情同意：

1．4临床表现(表1)：<1岁的患儿由于年龄太小，对胸

腹痛不能准确描述，所以本年龄段患儿没有出现胸腹痛病

例。在有肢体骨关节肿痛的119例患儿中，髋关节和大腿痛

32例，膝关节和小腿痛33例，上肢疼痛39例，足背、手背肿

痛15例；好发在年幼患儿，局部多无红肿。x线检查发现

异常94例，x线表现主要为骨髓炎；骨坏死；骨髓增生。腹

痛患儿中有44例表现为急性腹痛，以弥漫性疼痛为主，酷似

外科急腹症。死亡27例，死亡原因为重度贫血15例，急性

胸部综合征12例。

1．5治疗方法及结果：治疗的关键是纠正贫血、缓解疼痛

和防止并发症。9l例重度贫血者给予输血以纠正RBC生

成危象，剂量为每次10—20 mL／kg；其中有63例输血1次，

28例输血2次，治疗后76例临床症状得到缓解，贫血得

到纠正；死亡15例。轻、中度贫血者补充叶酸，剂量为

5 mg／a。64例急性胸部综合征患儿静脉滴注(静滴)地塞米

松，每次0．25～0．50 mg／kg缓解病情；合并感染者应用抗菌

药物青霉素、头孢菌素等。对于轻微疼痛者给予扑热息痛、

布洛芬或阿司匹林口服；中等疼痛给予非甾体类抗炎药、曲

马多或口服小剂量阿片类药物，如可待因、吗啡；如果疼痛

加剧，可加大口服阿片类药物的剂量或皮下注射吗啡以缓解

疼痛。

2讨论

2．1发病机制：正常Hb是由4个亚铁血红素分子和一

个珠蛋白分子结合而成；每个珠蛋白分子又由两条d多

肽链和两条非d多肽链组成。RBC中的Hb主要是HbA

(d 2p2)，另有少量HbA2(理2 8 2)、HbA3(d 2B 2一糖基)

及微量的HbF(d2^y2 o镰状细胞病又称镰状细胞贫血或

表1 210例不同年龄段镰状细胞病患儿主要临床表现
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血红蛋白s病，是RBC内Hb异常的一种常染色体显性遗传

性疾病，是HbS基因的纯合子状态，而纯合子的镰状细胞病

患者HbS含量高达95％：带有HbS基因的患者合成一种结

构异常的B链，从而形成HbS。HbS的溶解度比HbA低5倍，

在缺氧情况下使RBC发生镰变，镰状细胞较为僵硬，易被网

状内皮细胞瓦解。杂合子状态称为镰状细胞特征，HbS约

占35％，其Hb的动脉血氧饱和度(SaO，)降至0．40时，RBC

才发生镰变，一般不引起临床症状；研究表明纯合子状态在

Hb的SaO，降至o．85时，RBC就发生镰变；可引起严重的镰

状细胞病‘“。非洲、美洲黑人常患此疾病，其次是印度、土

耳其、希腊等国的有色人种或有上述民族血统的混血儿，发

病率以热带非洲黑人最高，尤其是儿童，其种族性和家族性

特征较明显。

2．2贫血：贫血是镰状细胞病的首发症状，多发生在出生

6个月以后’2’5。两种常见急症是溶血危象和再生障碍危

象，溶血危象以寒战、黄疽、贫血为表现；再生障碍危象是因

某些感染等抑制了骨髓造血而引起的进行性贫血。。5。本

病死亡的主要原因为感染及严重贫血。对贫血严重、缺氧

明显者，应给予输血，最好是输入洗涤的红细胞。如患儿Hb

迅速减少25％时，预示会发生严重呼吸衰竭(呼衰)，应及早

采取措施。当患儿血氧浓度进行性下降，肺部浸润明显时，

亦可考虑采用换血疗法，可使HbS浓度降低20％～30％，血

细胞比容(HTC)保持在0．30左右，以减轻患儿症状。本组

9l例重度贫血者均经输血治疗，其中28例输血2次以上．

死亡15例(占16．48％)。

2．3急性胸部综合征：急性胸部综合征是镰状细胞病的主

要死亡原因之一，大部分患儿最初住院是由于其他原因。顾

建辉16。认为，当患儿突然出现高热、咳嗽、呼吸困难、胸痛、

双肺实变征，肺部x线表现为浸润性改变并呈进行性加重，

结合WBC增高、Hb进行性下降、胆红素升高等即可诊断，

最常见病因是肺栓塞和感染性支气管肺炎，严重者可发展成

呼吸衰竭(呼衰)。输血和给予支气管扩张药以改善氧合，给

予地塞米松抗炎、抗内毒素和抗休克、抑制免疫、增强应激反

应，使临床症状得到改善。本组64例患儿发生急性胸部综

合征，经治疗52例缓解，死亡12例(占16．75％o

2．4疼痛危象：疼痛危象是患儿就诊的主要原因之一，出现

疼痛危象时患儿表现为哭闹不安。在缺氧、脱水等情况下

RBC发生镰变，HbS相互聚集，形成多聚体；镰变的RBC还

可使血液黏滞性增加，血流缓慢，加之变形性差，阻塞毛细

血管，破坏正常的血液循环，并导致急性组织缺血和继发性

炎症，进一步可造成肌肉、骨骼、四肢关节、胸腹部的梗死，

致使相应部位产生疼痛危象。6一“。本组资料中最常见的是

肢体肿痛119例(56．67％)，胸痛83例(39．52％)，腹痛95例

(45．24％)，与文献报道2一致。x线表现主要有：①镰状细

胞病骨髓炎是镰状细胞病骨骼的主要x线征象：长骨干皮

质内纵裂，丰富的长形骨包壳形成．累及多处骨干甚至对称

性病灶。在黑人儿童中见上述x线表现，可以考虑诊断为

镰状细胞病。②骨坏死为镰状细胞病常见x线征象，多累

及长骨干骺端，最常见于股骨上、下干骺端和胫骨干骺端。

③镰状细胞病容易导致骨髓明显增生长管骨为骨质疏松，

髓腔增宽，骨干轻中度膨胀，皮质变薄。

2．5诊断：有下列情况即可确定诊断，①高发地区。②家

族遗传史。③临床表现有黄疸、肝脾肿大、骨关节及胸腹疼

痛，伴有贫血者。④RBC镰变试验阳性。⑤Hh电泳分析

HbS为主要成分㈠!。本病的临床表现与x线表现复杂多变，

很容易误诊为营养不良性贫血、风湿病、心肌病、肝炎、骨髓

炎、骨软骨炎、地中海贫血等，要加以鉴别。

2．6治疗：镰状细胞特征无需治疗。对镰状细胞病目前

尚无特效疗法，一般采用综合对症治疗，关键是纠正贫血，

缓解疼痛及防止并发症。溶血危象和再生障碍危象发作、

Hb<60 g／L者应输血以纠正RBC生成危象。由于补充叶酸

能降低增高的半胱氨酸水平，改善血管内皮功能，所以应常

规应用叶酸(剂量为5 mga)以纠正贫血和缓解疼痛。对疼

痛危象患儿的处理应根据病情的轻重，合理使用镇痛药物。

药物方面包括：①钾盐、钠盐、丁二酸及其衍生物等影响

HbS聚合的药物，要想结合全部HbS，就需要摄人大量药物，

但这些药物的不良反应限制了其在临床的应用。②氯三苯

甲咪唑等降低细胞HbS浓度的药物，能降低HbS浓度，使

病情得到缓解。③诱导HbF合成的药物，HbF增加能使溶

血减轻，Hb浓度略有提高，抑制红细胞镰变的起始反应，使

RBC同血管内皮粘连的可能性减小，大大降低疼痛危象的

发生率及严重程度。因羟基脲能促进HbF的合成，使HbF

浓度升高，可用于治疗镰状细胞病。Montalembert’21研究证

实以上药物治疗的效果不确切：

综上所述，本组资料显示，对重度贫血患儿给予输血

治疗，减轻疼痛，大多数患儿疼痛症状可以得到缓解。地

塞米松具有抗炎、抗内毒素、抑制免疫、抗休克和增强应激

反应等药理作用，急性胸部综合征患儿每次静滴地塞米松

0．25．O．50 mg／kg能缓解病情。合并感染者应用抗菌药物青

霉素、头孢菌素等。对于轻微疼痛者给予扑热息痛、布洛芬

或阿司匹林口服；中等程度疼痛给予非甾体类抗炎药、曲马

多或口服小剂量阿片类药物，如可待因、吗啡；如果疼痛加

剧，可以加大口服阿片类药物的剂量或皮下注射吗啡。叶

酸能改善血管内皮功能，在治疗贫血和减轻疼痛方面有一定

作用。也有人主张给予维生素E及维生素c等抗氧化剂减

少镰状细胞膜的过氧化反应，缓解疼痛。
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