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目的
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$的恶性血液病的临床及实验室特征&方法
!

骨髓细胞
*6D

培养后

按常规方法制备染色体!用
"$Y

显带技术进行细胞遗传学分析&结果
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例
4*

的患者其核型分析结果有
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$的异常!临床和血液学改变符合急性髓细胞白血病
;4*H

诊断!化疗后未获得完全缓解!中位生存期

为
-

个月&结论
!

A

"

)-

#

*)

$"

M

))

#

[

**

$是一类很独特的白血病亚型有关的易位!为少见的非随机的染色体易位!其

临床预后差&

#关键词$

!

染色体#

!

易位#

!

细胞遗传学#

!

急性白血病

!"#

!

$%&'()(

"

*

&+,,-&$)./0(122&/%$$&/%&%%1

文献标志码%

0

文章编号%

)-=*;<6//

"

*.))

$

*.;*66.;.*

D<+-+H=<=-8<=?:;=6:;

9

+-B5,6+

N

=6+:-:C45A=6:<:

N

+H=<A=<+

N

-=-H+5,@+646

$

)-

%

*)

&$

>

))

%

O

**

&

6;=-,<:H=6+:-

#

!

B#$2(

#

B#$&'+

#

23/.5,)I1,

#

23&1()=(,

-

$

Q,*+@+

-0

1,I&5=1<+@+

-0

?5,<5;+

>

&1(

0

(,H5I(*1@9(C<;(*<

#

B75F(;C<

#

>>

(@(1<5I&+C

:

(<1@+

>

%'1,

-

E7+'H5I(*1@?+@@5

-

5

#

%'1,

-

E7+'/).*,.

#

?7(,1

&

'

J?,6;=H6

(

!

"?

*

5H6+B5

!

>?IJOE@AI

Q

HAEADE%GIJI%HGHJCGHK?FHA?F

&

%DHFH%AEFI@AI%@?PDENHA?G?

Q

I%HGNHGI

Q

JHJ%IE@

LIADA

$

)-

%

*)

&$

M

))

%

[

**

&

AFHJ@G?%HAI?J+K564:8,

!

:?JENHFF?L%EGG%DF?N?@?NE@

M

E%INEJ@LEFE%HFFIEC?BAK

&

@D?FA;AEFN%BGABFE

#

HJC%DF?N?@?NESHF

&

?A

&M

EHJHG

&

@I@LH@NHCEK

&

"$YKHJCIJ

Q

AE%DJI

[

BE+E5,7<6,

!

>DE%DF?N?;

@?NESHF

&

?A

&M

EHJHG

&

@I@?P?JEGEBSENIH

M

HAIEJADHCA

$

)-

%

*)

&$

M

))

%

[

**

&

AFHJ@G?%HAI?J+>DEGEBSENIHA

&M

E?PADI@

M

H;

AIEJALH@04';4*HLDI%DLH@ICEJAIPIECK

&

%GIJI%HJCDENHA?G?

Q

I%HG?K@EFOHAI?J+>DI@

M

HAIEJACICJ?A?KAHIJ%?N;

M

GEAEFENI@@I?JHPAEF%DEN?ADEFH

M&

HJCADENECIHJ@BFOIOHGAINELH@-N?JAD@+D:-H<7,+:-

!

A

$

)-

%

*)

&$

M

))

%

[

**

&

AFHJ@G?%HAI?JI@HFHFEHJCFE%BFFIJ

Q

%DF?N?@?NEHKJ?FNHGIA

&

#

LDI%DI@FEGHAECA?H@

M

E%IPI%A

&M

E?P04'+>DE

M

F?

Q

;

J?@I@?PADE04'

M

HAIEJA@LIADADI@%DF?N?@?NEHKJ?FNHGIA

&

I@

M

??F+

'

L5

9

@:;8,

(

!

%DF?N?@?NE

%

!

AFHJ@G?%HAI?J

%

!

%

&

A?

Q

EJEAI%@

%

!

H%BAEN

&

EG?ICGEBSENIH

!!

随着细胞遗传学在血液病诊断和评估预后中的广泛应用#

不断发现的染色体异常常与某一疾病独特的血液学特征相关)
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&易位是近年来报道的一种少见的非随机的

特异性染色体重排#可见于除
4,

以外的各型急性白血病#但

以
4/

和
4*

更为多见)国外仅见
,.

余例文献报道#国内目

前相关报道还不是很多#作者发现
)

例#现对其细胞形态学*免

疫学*细胞遗传学特征和有关临床资料进行分析#旨在探讨伴
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&恶性血液病的临床生物学特征)

$

!

资料与方法

$+$

!

一般资料
!

患者#男#

,6

岁#因牙龈出血
*

月入院)患者

)

年前无明显诱因出现右下肢散在淤斑#直径约为
)*NN

#于

广州中医药大学第一附属医院就诊#血常规结果为!白细胞
*.

c).
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#骨髓涂片显示为急性粒细胞白血病部分分化型)在

给予
(0

方案化疗
)6

次后经复查骨髓无明显缓解)近
*

个月

前患者开始出现牙龈出血#量多#每次出血时查血小板$

/
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c).

<

"

'

#予输注血小板后可止血)

,C

前#患者再次出现牙龈

出血#量多#怀疑急性髓系白血病复发#遂来本院诊治)查体!

贫血貌#全身散在淤点*淤斑#双下肢及双手为甚#并进行性增

多#伴活动后气促#左眼玻璃体出血#视力下降#牙龈残留陈旧

性血渍#口腔颊黏膜有散在出血点)无淋巴结*肝*脾大#其他

体检无异常)入院后给予
b'0Y

方案化疗#但未获缓解#

-

个

月后死亡)

$+/

!

诊断
!

结合临床*骨髓细胞形态学*细胞免疫学*细胞遗

传学等确诊#诊断标准参照文献,

)
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白血病细胞免疫分型
!

应用淋巴细胞分离液分离骨髓单

个核细胞#直接免疫荧光法检测白血病细胞表面抗原)

$+1

!

染色体核型分析
!

染色体标本取自患者初发时骨髓#经

含
).T

小牛血清
"#47)-6.

培养基
*6D

培养收获#然后进行

热处理#

"

带显带技术操作#镜检分析)依据.人类细胞遗传学

国际命名体制$

71!9)<</

&/进行染色体核型描述)

/

!

结
!!

果

/+$

!

血常规
!

血红蛋白$

$K

&

-6

Q

"
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#白细胞
,.+6=c).

<

"

'

)

分类!原始粒细胞
.+=*

#分叶核细胞
.+.-

#单核细胞
.+),

#淋巴

细胞
.+.-

)血小板
*c).

<

"

'

#网织红细胞
.+)U

)

/+/

!

骨髓涂片检查
!

骨髓增生活跃#以粒系异常增生为主#原

始粒细胞$

)

d

!

型&占
U.T

#其形态特点为胞体大小不等#胞

质量中等#呈天蓝色#核染色质细#可见早幼粒以下阶段粒细

胞#有
0BEF

小体)红系增生受到抑制#全片未见巨核细胞#血

小板分布稀疏#淋巴细胞减少#可见少量单核细胞)骨髓细胞

化学染色!

#2\<UT

原始细胞阳性#

01;(!8

阴性#

908

个别

细胞阳性#

908;9Hb

阳性细胞抑制)诊断为急性髓细胞白血

病
4*H

$

04';4*H

&型)
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白血病细胞免疫表型
!

流式细胞仪检测显示#
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阳性细胞百分比分别为
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*
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6)+6T

*

)<+<T

*

<U+6T

和
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#而
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等抗原基本不表达)

/+1

!

染色体核型分析
!

骨髓细胞经
*6D

短期培养#常规
"

显

+

.66*

+

检验医学与临床
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年
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月第
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卷第
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期
!

'HK4EC!GIJ

!

2%A?KEF*.))

!

W?G+U

!

9?+*.

#

基金项目%广州医学院博士专项基金资助项目$

.<*6.*

&)



带染色#用
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染色体图像分析系统分析
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个中期分

裂相#染色体核型分析结果为!
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&是一种少见的核型异常#在
04'

中的

发生频率不到
)T

,

*

-

)

)<U/

年
4EEB%%I

等,
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-首先报道
)

例复

发的
09'';4*

患者具有
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&染色体改变#以

后相继又有此类染色体异常的病例报道,

6;-

-

)最初认为这是伴

A

$

U

%

*)

&或
)-

号染色体异常
09''

的一种#但
)<UU

年
3H?

等,
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-发现
*

例伴有
A
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&染色体易位的
09''

在细胞形态学特征及临床病程方面与伴有
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&

的
4*

有所不同)而本文病例通过
">;#!"

检测发现由
A

$

U

%

*)

&产生的融合基因
04')

"

8>.

为阴性#随后通过细胞遗传

学检测发现该患者有染色体
A
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&的异常#也是

不同于伴有
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&的
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型白血病)
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等,

U

-报道伴有
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&染色体易位的部分
09''

患者伴有嗜酸性粒细胞及异常嗜酸性粒细胞增多的现象#在一

些患者中还会出现原始细胞吞噬血细胞的现象)本文病例无

上述形态学改变#提示该类患者的细胞形态学改变可能存在异

质性#值得进一步研究)具有此类染色体易位的患者免疫分型

结果并不一致#

4HF?@I

等,

<

-发现白血病细胞表达不成熟的髓

系标记#其中
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均阳性#而
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-报道的病例中白

血病细胞主要表达
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*

$'0;("

*

!(=

*
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#基本上

不表达
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!().
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)本文这例免疫分

型的结果显示
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*
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*
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$'0;("

和胞质
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的阳性表达在患者的单个核细胞表面强表达#与国外病例

报道基本一致#表明伴有
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&易位的
09''

的

发生是在髓系分化的较早阶段#可累及粒系*单核系*巨核系和

红系)

ÈSHFG

等,

*

-还发现伴
A

$

)-

%

*)

&$

M

))

%

[

**

&易位的白血病

细胞伴有
!(/-

的表达#平均百分比为
6/T

#预后较差)本研

究结果与
ÈSHFG

等的报道一致#

!(/-

的阳性细胞百分比为

6)+6T

#患者病情进展快#经反复化疗仍然不缓解#预后不良#

入院后经随访调查生存期仅为
-

个月#与国外文献报道的病例

临床特点相似)因此造血干细胞移植可能是治疗此类患者的

首选也是惟一可能根治的方法)目前尽管对
A

$
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M
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&的分子生物学研究取得了重大进展#但尚不清楚该易位的

发生对白血病及其异质性的产生有何影响及作用机制)因此

有必要从其发病机制着手#为这类难治性白血病的治疗寻求新

的治疗靶点)
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