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'又称支气

管扩张
G

鼻窦炎
G

内脏转位综合征!是一种罕见的先天性常染色

体隐性遗传疾病"早期正确诊断对
5-

患者的预后非常重要!

但因本病少见!临床医生对其认识不足而易误诊#漏诊"为提

高临床医生对本病的认识!现对本科
1>>O

年
;

月至
1>;O

年
6

月收治的
6

例患者资料进行分析!总结其临床特点并复习相关

文献资料如下"

?

!

临床资料

!!

病例
;

!患者!女!

SS

岁
C

个月!因-反复咳嗽#咳痰
=

余年!

加重伴呼吸困难半年余!再发
;=J

.入院"患者适龄结婚!育有

C

子
;

女!否认相似家族病史及遗传病史"查体(双上肺可闻及

干性音!上下肺可闻及少许湿性音"心尖搏动位于右侧第

五肋间锁骨中线内
>DCB"

"鼻咽部
g

胸部
4/

提示(&

;

'鼻咽

部
4/

平扫未见明显异常*&

1

'左侧上颌窦炎症*&

6

'两肺
'

型

肺结核*&

7

'右弓右降"腹部
P

超提示内脏反位!肝脏#胆囊位

于左上腹!脾脏位于右上腹*肝多发囊肿"心脏
P

超(&

;

'先天

性镜像右位心*&

1

'内脏反位*&

6

'左室顺应性降低!左室收缩功

能测定在正常范围"入院诊断(&

;

'支气管扩张并感染*&

1

'内

脏反位"入院后予抗感染&哌拉西林钠他唑巴坦钠
g

左氧氟沙

星'#止咳化痰#护肝护胃#纤支镜肺泡灌洗及支持对症治疗后!

症状改善!病情好转出院"出院诊断(
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综合征"见

图
;

"
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A

(胸部*

P

(鼻窦"

图
;

!!

病例
;

患者胸部(鼻窦
4/

!!

病例
1

!患者!女!

1=

岁
O

个月!因-反复咳嗽#咳痰
1>

年!

加重
;

周.入院"患者自诉
1>

多年前开始出现反复咳嗽!起病

初咳白痰为主!量较少!此后患者咳嗽#咳痰逐年增多!以咳黄

脓痰为主!近
1

年患者咳痰每天
1>

!

;>>"0

"曾在当地医院

诊断-肺炎#支气管扩张#右位心.!给予抗感染等治疗后可好

转!但症状反复"

;

周前患者受凉后咳嗽#咳痰症状加重!咳黄

痰!门诊以-支气管扩张.收入本科室"适龄结婚!配偶体健!结

婚
O

年!不孕"否认父母近亲结婚!否认相似家族病史及遗传

病史"查体(左下肺闻及少量干鸣音!双下肺闻及湿性音"

心尖搏动位于右侧第五肋间锁骨中线内
>DCB"

"胸部
i

线片

示(&

;

'左肺炎症!待除外支气管扩张或肺囊肿*&

1

'镜面右位

心"胸部
4/

提示(&

;

'两肺炎症*&

1

'左肺上叶下舌段支气管

扩张并肺膨胀不全*&

6

'镜面右位心"鼻窦
4/

示双侧上颌窦#

筛窦#蝶窦炎症!双侧下鼻甲肥大"入院后予抗感染&哌拉西林

他唑巴坦
g

克林霉素'!止咳祛痰!调节免疫功能等对症支持治

疗后好转!复查胸部
4/

示肺炎明显吸收!予出院"出院诊断(
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综合征"见图
1

"
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A

(胸部
i

线片*

P

#

4

(

4/

"

图
1

!!

病例
1

患者胸部
i

线(

4/

检查

!!

A

(胸部
i

线片*

P

#

4

(胸部
4/

*

2

(心脏彩色多普勒超声"

图
6

!!

病例
6

患者胸部
i

线(

4/

(

心脏彩色多普勒超声检查

!!

病例
6

!患者!男!

6;

岁
:

个月!因-反复咳嗽#咳痰
;>

年!

再发伴发热
6J

.入院"患者自幼体弱!极易-感冒."

;>

年前

无明显诱因下出现阵发性连声咳!多为咳白色黏痰!偶有黄色

脓痰!受凉后及秋冬季加重!至当地医院抗感染治疗&具体不

详'后上症可好转!但
;>

年来反复发作"

6J

前患者受凉后出
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作者简介$周小青&
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现咳嗽#咳痰再发!咳嗽性质及程度同前!咳大量黄色脓痰!每

天约
1>"0

!伴发热!最高体温可达
6=D>d

!至本院门诊就诊!

血常规示白细胞计数
;6D>Sc;>

:

)

0

!血小板计数
6:=D7>c

;>

:

)

0

!中性粒细胞绝对值
:DC1c;>

:

)

0

!中性粒细胞百分比

>DS1:

"红细胞沉降率
O=""

"胸部
i

线片示(&

;

'两下肺炎

症*&

1

'右位心"门诊以-肺炎.收入本科室"发现右位心
1>

余

年!具体不详"适龄结婚!配偶体健!不孕!领养
;

女"父母均

体健!否认父母近亲结婚!妹妹有鼻窦炎病史!具体不详"对姜

和乙醇过敏"查体(双肺呼吸音粗!双下肺可闻及少量湿音!

未闻及干音及胸膜摩擦音"心尖博动位于右侧第
C

肋间锁

骨中线内
>DCB"

"双手可见杵状指"入院后完善相关检查!

予抗感染&哌拉西林钠舒巴坦钠
g

盐酸克林霉素'#止咳化痰#

护肝护胃#纤支镜肺泡灌洗及对症支持治疗后!症状改善!病情

好转出院"见图
6

"
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!

讨
!!

论

@D?

!

流行病学
!

;:>7

年由
-'!U!ME

报道*

;:66

年
5$ME$

%

!+!M

对
11

个家族中的
7=

例患者进行了详尽的描述而命名*

;:=;

年!

9)II")+

等提出将该综合征命名为原发性纤毛运动

障碍&

#

M'"$M

H

B'&'$M

H

J

H

IQ'+!I'$

!

L42

'"

L42

包括
5$ME$

%
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综合征又称支气管扩张
G

鼻窦炎
G

内脏转危综合征&

5-

'#不动纤

毛综合征和纤毛运动方向缺陷!预计患病率为
;

)

7>>>

!

;

)

7>>>>

不等"

Vm4$&&$

%

F$+

等$

;

%对在英国的亚洲人群进行调

查时发现!患者的父母为堂兄妹)表兄妹近亲结婚的患病率高

达
7D7;<

"

5-

为
L42

的特殊亚型!伴内脏转位!男女患病率

无明显差别!占
L42

的
CO<

$

1

%

"

@D@

!

发病机制
!

;:SC

年
4)"+!M

和其同事通过观察
1

例患者

的呼吸道黏膜上皮!提出
5-

的发病机制为纤毛运动障碍$

6

%

"

扫描电子显微镜下可观察到
5-

患者有不同的纤毛超微结构

缺陷!包括放射性轮辐丝的缺失#微管的错位或内#外动力蛋白

臂的缺失异常等$

7GC

%

"纤毛广泛存在鼻咽部#中耳#鼻窦#及气

管至终末呼吸道!其病理基础是由于呼吸道纤毛活动异常削弱

黏液清除能力!导致分泌物潴留!细菌和病毒滋生!从而导致

上#下呼吸道反复或持续感染!发生不可逆支气管扩张和鼻旁

窦炎$

O

%

"同时!纤毛还广泛存在输卵管#输精管#精子鞭毛#脑#

脊髓室管膜等组织器官中*胚胎发育过程中纤毛运动障碍导致

胎儿内脏随机转位!有一半表现为内脏反位*女性由于输卵管

内纤毛运动障碍!影响卵子排出#卵子与精子结合而出现异位

妊娠!甚至不孕*男性则因精子尾部鞭毛结构异常!引起精子活

动能力不足导致不育"本文病例
;

有生育能力!病例
1

和

病例
6

无生育能力"

随着对
5-

)

L42

研究的深入和二代测序技术&

T.-

'的发

展!目前发现存在近
6>

种基因变异!它们包括
2TA\;

#

2TA?C

#

-LA.;

#

44247>

#

44246:

#

4424;;7

#

4424;>6

#

2TA?;;

#

2TA\1

#

2TA0;

#

T3,=

#

9-L?:

#

9-L?7A

#

9-L?;

#

V82;

#

9L.9

等*其中
2TA?C

突变约占外动力蛋白

臂缺陷患者的
C><

!

2TA\;

约占
;><

*

-LA.;

变异约占内外

动力蛋白臂同时缺陷患者的
;><

$

S

%

"有研究应用全外显子组

测序
;

例患者发现
BD=>6>.

&

A

&

#

D91OSSl

'突变!位于基因

2TA?C

$

=

%

*另一研究对
2TA?;

序列分析发现一种纯外显子

1>

的 错 配 变 异 &

%

DC16=SO1:A
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*

BD67O>A

&

4

*

#

D

0

H

I;;C7.&+

'

$

:

%

"

@DA

!

临床表现
!

主要表现为反复发生的慢性鼻炎#鼻窦炎#慢

性支气管炎#支气管扩张及反复发生的肺炎*也可伴发其他多

系统疾病!如多囊肝#多囊肾#视网膜病变#脑积水#胆道闭锁#

慢性中耳炎#传导性耳聋#男性不育#女性生育能力下降#宫外

孕倾向#严重的慢性头痛等"症状表现多种多样!严重程度各

不相同!包括咳嗽#咳&脓'痰#咯血#鼻腔分泌物增多#呼吸困难

等!随年龄增长而逐步加重*呼吸道感染时肺部有干湿性音*

可有发绀#杵状指等"本文
6

例患者均出现反复呼吸道感染!

慢性咳嗽#咳痰病史!

1

例有不育不孕病史!

;

例呼吸困难!

;

例

肝多发囊肿!查体
6

例均有肺部干湿音!

;

例患者有杵状指"

@DB

!

诊断
!

诊断标准(&

;

'右位心或全内脏转位*&

1

'支气管扩

张症*&

6

'鼻窦炎"

5-

根据支气管扩张#内脏转位和鼻窦炎三

联征的发生情况分为完全型和不完全型!三联征均发属完全型

5-

!如仅有支气管扩张和内脏转位为不完全型
5-

!右位心为

诊断的必备条件"本文报道
6

例均为完全型
5-

"根据国外文

献报道!有下列情况时应考虑本病的可能(&

;

'内脏反转伴呼吸

系统或鼻部症状*&

1

'不明原因新生儿呼吸窘迫症*&

6

'兄弟姐

妹为原发性纤毛运动障碍&

L42

'患者!特别是伴相应临床症状

时*&

7

'长期咳嗽#咳痰!可从幼年开始出现而没有引起父母重

视*&

C

'如果考虑囊性纤维化!亦可考虑
L42

!特别是伴有鼻

炎!鼻窦炎或中耳炎的患者*&

O

'原因不明的支气管扩张症*&

S

'

浆液性中耳炎伴上#下呼吸道症状*&

=

'心脏病伴内脏异位!且

怀疑有呼吸道!鼻腔或耳部疾病*如果患者有
L42

家族史!则

考虑该病的门槛应该降低$

S

%

"

@DC

!

治疗
!

目前尚无能使纤毛功能恢复的药物!现阶段仍以

对症支持治疗#预防反复感染为主"急性期主要采取化痰#排

痰#体位引流#止血及根据药敏试验选择敏感的抗菌药物*缓解

期应加强锻炼!营养支持以增强身体免疫力!可适当使用免疫

调节剂#接种疫苗!以减少感染概率"呼吸系统的良好管理可

提高患者肺功能!延缓疾病进展"

,@+!M

等研究表明!钙离子

载体对
5$ME$

%

!+!M

综合征患者有一定疗效$

;>

%

"本文
6

例患者

经过吸氧#积极抗感染#止咳祛痰#护肝护胃#经纤维支气管镜

吸引气管内分泌物#肺泡灌洗#调节免疫功能等对症支持治疗

后!症状均改善!病情好转出院"

@DG

!

预后
!

本病的预后与支气管扩张程度相关!早期诊断和

有效干预可延缓本病的发展$

7

%

"大多数患者预后良好!但如反

复长期呼吸道感染者最终可发展成呼吸功能不全或心力衰竭"

5-

是一种罕见的遗传性疾病!其诊断并不困难!但是由于

临床医生对该病的认识不足!常会误诊#漏诊!从而延误治疗"

希望通过本研究!使临床医生对该病有更深的认识!做到早发

现#早诊断#早治疗!从而改善患者的预后!延长预期寿命"
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急性巨核细胞白血病
;

例报道及文献复习
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"
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江苏省淮安市淮安医院检验科
!
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#
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苏州大学第一附属医院!江苏苏州
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急性巨核细胞白血病&

A30G3S

'是急性白血病中一种少

见的类型"发病多为幼儿及青壮年!此病病情凶险!疗效不佳"

近年来随着对巨核细胞超微细胞化学及免疫学的深入研究!诊

断技术不断改进与提高!本病诊断率在提高"

A30G3S

的标

准剂量的髓系诱导化疗方案效果差!本研究成功应用地西他滨

联合低剂量阿糖胞苷诱导
;

例
A30G3S

患者达到完全缓解!

并随后进行造血干细胞移植达到长期生存!现报道如下"

?

!

临床资料

患者!女!

7O

岁!半年前无明显诱因下出现乏力!活动后加

重!

;

月前出现恶心!无呕吐!伴明显胸闷"于
1>;;

年
O

月
6>

日就诊于外院!查血常规(白细胞及血红蛋白减低!该患者在外

院骨髓细胞形态学检查时表现为干抽"

1>;;

年
S

月
;6

日就

诊于淮安医院血液科门诊!血常规(

[P41D=7c;>

:

)

0
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9P4
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!

?P==

%

)

0

!

L0/1C7c;>

:

)

0

"胸部
4/

提示(两

肺感染"骨髓细胞形态学检查&

3

'(骨髓增生活跃!其中原幼

细胞比例增高!占
7=<

"多数细胞散在分布!偶可呈小簇分

布"该类细胞胞体中等大!形态欠规则!少数可见伪足*胞浆量

少或中等!染蓝色!偶见细小颗粒*胞核类圆形!染色质细致!核

仁可见"原幼细胞髓过氧化物酶&

LVi

'染色
;<

阳性#

::<

阴

性*全片成熟巨核细胞数明显增多!形态正常巨核细胞数及成

熟病态巨核细胞数大于
1>>

只!易见单圆核#双圆核及小巨核

细胞!血小板增多"骨髓形态学检查&

P3

'检查提示(急性白血

病
A30G3S

可能!急性淋巴细胞白血病&

A00

'不排除"流式

细胞术检查&

\

'结果(分析
1CD1<

的幼稚细胞群体(

4267

)

?0AG29

#

42;6

#

4266

#

42;;S

#

427;

#

42O;

阳性!其余阴性!

为髓系巨核系表达"骨髓染色体检查&

4

'(核型分析未见明显

异常"融合基因检查&

3

'(未检测到常见的
1:

种白血病融合

基因转录本"综合
3\43

检查诊断
A30G3S

"入院后给予舒

普深#伏立康唑抗感染!

S

月
;O

日起予小剂量阿糖胞苷&

;S"

%

每
;1

小时
;

次!连用
;7J

'

g

达珂&

67"

%

每天
;

次!连用
=J

'

诱导化疗"化疗后骨髓抑制明显!出现粒缺期发热!予以泰能#

他格适#阿奇霉素#伏立康唑抗感染!粒细胞集落刺激因子&

.G

4-8

'升白!输血支持治疗"

=

月
;C

日复查骨髓形态学检查(骨

髓抑制!原始细胞
1<

*

P3

活检(骨髓增生低下!轻度纤维化"

:

月
C

日复查骨髓(

A30G3S

缓解"

@

!

讨
!!

论

!!

1>>=

年
[?V

认为诊断
A30G3S

必须除外骨髓增生异

常的其他类型的
A30

#存在
E

&

;

*

11

'&

#

;6

*

^

;6

'!
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1;

!

^

1OD1
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E

&

6

*

6
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1OD1

'及唐氏综合征相关性
A30

$

;

%

"区

分
32-

与
A30G3S

主要是计算原始细胞比例!并观察红系#

粒系 病 态 造 血 细 胞$

1

%

"

32-

常 有 染 色 体 畸 变!但 没 有

特异性 $

6

%

"

3S

主要见于儿童或青壮年人!约占
A306<

!

C<

$

7

%

"

国内报道较少的可能原因之一是(该类病例常合并骨髓纤维

化!骨髓穿刺易干抽!而无法获取较多的骨髓!以完善
3\43

检查"骨髓纤维化是因骨髓组织的间质异常增生!特别是成纤

维细胞的增生!导致大量网蛋白在骨髓腔内沉积和胶原形成!

同时伴成骨细胞增殖!最终产生骨髓纤维化和骨髓造血能力丧

失$

C

%

"骨髓干抽是
3S

的一大特点!该患者在外院检查时表现

为干抽!与骨髓纤维化有关!与相关文献报道一致$

O

%

"

临床上所诊断的
A30G3S

病例较文献报道更低!

A30G

3S

原始巨核细胞形态学特征不明显!常因
LVi

染色阳性小

于
6<

!而误诊为急性髓细胞白血
G

微分化型&

A30G3>

'等

LVi

染色阴性急性髓系白血病"原始巨核细胞的化学染色也

无特异性!常显示
LVi

和苏丹黑
P

&

-PP

'阴性!

(

G

奈酚醋酸酯

酶&

ATA,

'灶状阳性!不像单核细胞的弥漫阳性!高碘酸希夫
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