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１　临床资料

患儿，男，４个月零１０天，因“发现面色苍白２个月”于

２０１３年４月８日入院。２个月余前家属自觉患儿面色苍白，因

一般情况好，故未在意，未做相关检查及治疗，患儿面色苍白逐

渐加重，近半个月较明显，就诊于当地县医院及市医院两次查

血常规均提示血红蛋白及血小板明显减低。患儿为足月顺产，

出生体质量３．２ｋｇ，生后未患过感染性疾病，否认异常家族史，

其母孕期家中曾粉刷墙壁。体查：体温３６．９ ℃，呼吸３８

次／ｍｉｎ，脉搏１５２次／ｍｉｎ，体质量７ｋｇ，精神欠佳，重度贫血貌，

全身皮肤黏膜无黄染及出血点，全身浅表淋巴结未触及肿大，

腹膨隆，未触及包块，肝肋下６ｃｍ，剑突下４ｃｍ可触及，质硬，

边缘钝，脾肋下８ｃｍ可触及，质硬，边缘钝，余未见异常。实验

室检查：血白细胞４．６８×１０９／Ｌ，红细胞１．６５×１０１２／Ｌ，血红蛋

白４４ｇ／Ｌ，血小板８×１０
９／Ｌ；白细胞分类：中性粒细胞２６．１％，

淋巴细胞６０．７％，单核细胞１１．５％，幼稚细胞１．０％，异型淋巴

细胞４．０％，分类不明细胞１４．０％。血生化结果：肝肾功能未

见异常，乳酸脱氢酶 １２２１ＩＵ／Ｌ（正常参考值 １０９～２４５

ＩＵ／Ｌ）。骨髓形态学检查结果提示骨髓增生活跃，粒系受抑占

１１．０％，红系受抑占５．５％，淋巴细胞１７．０％；可见５１．５％分类

不明细胞，该细胞大小不一，细胞核／细胞质比值高，部分细胞

可见指状、泡状、伪足状突起，细胞核大，多呈圆形、椭圆形，染

色质颗粒状，核仁隐显不一，细胞质蓝色、深蓝色，部分细胞近

核处可见细小粉红色颗粒，部分细胞质边缘可见血小板，该类

细胞过氧化酶染色（ＰＯＸ）阴性，糖原染色（ＰＡＳ）阳性，考虑为

幼稚巨核细胞。免疫分型：外周血有核细胞在ＣＤ４５ＳＳＣ散点

图中，幼稚细胞群占２５．９０％，主要表达ＣＤ６１４１．０１％，ＣＤ３６

７９．１５％，ＣＤ９６３．５％，ＣＤ３８４７．８２％；淋巴细胞群占５４．２７％，

以Ｔ细胞增生为主。结合形态学考虑诊断急性巨核细胞白血

病（ＡＭＫＬ）。明确诊断后家属放弃治疗出院。

２　讨　　论

儿童ＡＭＫＬ是急性白血病中少见类型，占儿童急性髓细

胞白血病（ＡＭＬ）的５％～１０％。１９３１年科学家首次描述了

ＡＭＫＬ并将其作为ＡＭＬ的一个亚型，１９８５年正式将其纳入

ＦＡＢ分型的ＡＭＬ中并命名ＡＭＬＭ７。目前国内报道病例除

先天性ＡＭＫＬ外１岁以下发病者罕见，最小年龄为８个月
［１］，

本病例仅４个月为国内报道年龄最小者。临床上ＡＭＫＬ诊断

较困难，因其复杂的临床表现和特殊的骨髓形态学特征，在儿

童经常与实体转移瘤和骨髓增生异常综合征混淆，误诊率较

高［２］。骨髓原始巨核细胞形态难与原始淋巴细胞相鉴别，且细

胞化学检查为非特异性，故临床上不应以骨髓形态学诊断为确

诊依据，应依靠免疫表型和免疫组织化学或染色体检测确诊。

近年来国外学者研究 ＡＭＫＬ在唐氏综合征患儿的发病率较

高，预后较好，且与转录因子 ＧＡＴＡ１基因突变和巨核细胞肿

瘤促进基因ＤＹＲＫ１Ａ密切相关
［３］。目前国内学者普遍认为

本病预后较差，即使接受正规化疗，缓解率低，复发率高，且患

儿发病年龄偏小，绝大多数在明确诊断后家属放弃治疗，故国

内缺乏此方面的研究资料。但是，国外也有研究结果［４］表明在

唐氏综合征和非唐氏综合征患儿的 ＡＭＫＬ预后均较好，病例

随访２０～２４３个月，唐氏综合征患儿的１０年生存率是７９％，

非唐氏综合征是７６％。Ｓａｖａ?ａｎ
［５］等的研究表明，在体外实验

中非唐氏综合征患儿伴高表达ＣＤ３６者，药物敏感度及预后与

唐氏综合征相似，明显优于ＣＤ３６低表达患儿，因此提出ＣＤ３６

可能是ＡＭＫＬ患儿巨核细胞成熟及化疗敏感程度的预测指

标。本病例患儿免疫分型提示ＣＤ３６高表达，可能预后较好，

遗憾的是该患儿未能做染色体核型分析且家属放弃治疗，未能

观察其疗效。以往的研究均证明本病应根据细胞遗传学和免

疫学特征进行更细致的分类后再判断预后。目前异基因造血

干细胞移植是治愈ＡＭＫＬ的最佳选择。
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