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　　Chediak2Higashi 综合征 (CHS) 是一种少见的常

染色体隐性遗传性疾病。临床表现错综复杂 ,确诊

需靠细胞学检查[1～4 ] 。现将我科收治的 2 例患儿报

告如下。

例 1 男 ,7 月 ,因反复发热 ,肝、脾、淋巴结肿大

收入院。查体 :头发呈灰白色 ,皮肤可见散在的小白

斑 ,眼球水平震颤 ,视物有畏光现象 ,颈部、腋下、腹

股沟处可触及 1. 0 cm ×1. 2 cm 淋巴结。心肺

( - ) ,腹软 ,肝肋下 2 cm ,脾肋下 2. 5 cm。血象 :全

血细胞减少。骨髓及血片中成熟红细胞内可见形态

不同的紫红色嗜酸性包涵体 ,中性粒细胞及淋巴细

胞胞浆内可见多少不等的包涵体 ,POX 染色为阳性

反应。经抗感染、增加免疫力及支持治疗 ,效果欠

佳 ,不久死亡。

例 2 男 ,5 岁 ,因反复发热 ,肝、脾、淋巴结肿大

收入院。外周血多次查及异型淋巴细胞 ,院内院外

多次诊断为“传染性单核细胞增多症”。查体 :面部

呈黑褐色 ,躯干及四肢可见粟粒及绿豆粒大小的白

斑 ,毛发淡灰色。颈部、腋下、腹股沟淋巴结肿大。

心肺 ( - ) ,腹软 ,肝肋下 3 cm ,剑下 5 cm ,脾肋下 3

cm。血 WBC 3. 3 ×109/ L , N 0. 172 , L 0. 666 , Hb

102 g/ L , PL T 200 ×109/ L ,异淋 24 %。骨髓报告 :

髓片及血片中均见少量内含粗大紫红色包涵体的粒

细胞、淋巴细胞 (见图 1 ,2) 。淋巴结病理切片中见

到较多组织细胞浆内含有棕褐色颗粒。头发检查见

黑色素颗粒异常凝集 (见图 3) 。确诊为 CHS。给予

VP 方案化疗 10 d ,体温正常 ,脾脏明显回缩 ,肝脏

缩小 ,好转出院。后又因发热再次入院 ,抗感染的同

时给予维甲酸 10 mg ,每日 2 次 ,诱导缓解并予 VP

方案化疗。出院后予强的松 5 mg ,每日 3 次 ,维甲

酸10 mg ,每日 2 次治疗观察。(全部图片见封 Ⅲ) 。

讨论 :CHS 属常染色体隐性遗传性疾病 ,多见

于近亲结婚的后代 ,有家族发病的趋势。男女均可

发病 ,比例为 0. 87∶1。本病为一种全身性疾病 ,病

因不明。CHS 的临床表现有以下几方面 : ①长期反

复发热 :特别是皮肤、呼吸道的葡萄球菌及其它革兰

阳性菌的感染 ,使发热成为本病的主要临床特征 ; ②

肝、脾及淋巴结肿大 :脾大明显时可出现脾机能亢进

和溶血性贫血 ; ③皮肤症状 :表现为皮肤局部白化 ,

体表阳光暴露处呈石板样灰或黑色。头发呈亚麻色

或灰褐色。头发检查可见黑色素颗粒呈异常凝集 ;

④眼部症状 :呈现眼部白化病。虹膜、脉络膜色素减

退 ,以致眼底呈灰白色。有羞明且遇光眼球震颤症

状 ; ⑤神经系统症状 :可有小脑性震颤 ,痉挛 ,昏迷 ,

脑脊液蛋白和细胞数增加 ,脑电图异常等 ; ⑥血液学

特征 :本病的确诊依靠在有核细胞中找到异常的巨

大颗粒 ,即胞浆内紫红色、圆形或椭圆形、直径约 1

～6μm ,外周有一透明环的巨大颗粒 , POX 染色呈

阳性反应 ,此颗粒是本病的特征性改变。

CHS的临床表现较为特殊 ,加上骨髓学检查可

确诊本病。鉴别诊断应注意以下情况 : ①长期发热

伴肝、脾、淋巴结肿大的患儿 :此类患儿临床较为常

见 ,多以“发热待查”收入院 ,所患疾病包括传染性单

核细胞增生症、结核、Still 病、淋巴瘤及其它血液病

等。鉴别时应考虑到本病 ,注意其头发、眼睛的改变

及中性粒细胞、淋巴细胞内异常颗粒的观察 ,以防漏

诊误诊。②与白化病鉴别 :据报道镜检头发是鉴别

两者的有效方法 ,CHS 毛发黑色素呈串珠状和块状

异常凝集 ,而白化病毛发缺乏黑色素 ,为一片无色折

光。③中性粒细胞内发现异常颗粒 :应注意与微生

物感染造成的 Dohle 小体及 May2Hegglin 综合征鉴

别。前者因感染中毒引起 ,Dohle 小体可一时存在

于部分中性粒细胞中 ,但一般数量较少 ,同时伴有中
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除有关[1 ,10 ] 。

5 . 2 　非药物性方法

国外 N ICU 广泛采用哺喂糖水、生理盐水以及

非营养性吸吮等方法减轻足跟采血过程造成的疼

痛 ,其中以哺喂糖水效果最好 ,而且多次哺喂比只喂

1 次效果好[11 ,12 ] 。

5 . 3 　静脉采血

研究显示静脉采血不仅较足跟采血有效 ,而且

造成的疼痛比足跟采血轻 ,现主张对于次数不多的

采血 ,比如新生儿的苯丙酮尿症筛查 ,采用静脉取血

为好。对需要反复采血的新生儿最好安置静脉或动

脉导管 ,便于随时取血。研究还表明皮肤局部涂抹

EMLA 可有效减轻新生儿静脉穿刺引起的疼

痛[13 ,14 ] 。

疼痛是一种包括感觉和情感的主观感受 ,新生

儿由于没有清楚自述疼痛的能力 ,尤其是早产儿比

足月儿疼痛反应迟钝 ,表达能力差[15 ] ,所以导致对

他们的疼痛的不恰当治疗。目前还没有评估新生儿

疼痛的金标准 ,减轻新生儿疼痛应尽可能地减少各

类疼痛刺激包括有创操作、采用非药物性安慰手段

及应用适合新生儿的止痛剂等。国外已研制了旨在

减轻新生儿足跟采血疼痛的新的采血器 ,此外开发

副作用小、适合新生儿特别是早产儿的止痛剂十分

必要。护士在医疗操作中熟练准确 ,动作轻柔 ,也可

减少医源性疼痛[16 ] 。
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毒颗粒及空泡变性等特征 ,且随病情好转而消失。后

者除见 Dohle 小体外 ,常伴巨大的血小板 ,且淋巴细

胞中无 Dohle 小体。本病目前无特殊治疗 ,多采取对

症处理 ,预后不良 ,多死于儿童期各种严重感染。
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