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川崎病&极易误诊&从而错过了最佳治疗期&引起严

重并发症'例
>

临床以腹痛*腹泻*呕吐为起病形

式&而病损部位以肠系膜淋巴结及阑尾在先的
CD

在国内未见报道'由于起病形式特殊及家属的不配

合&造成了冠状动脉严重病变&出现了发生率仅为

AQ

的巨大冠状动脉瘤&严重损害了患儿的身心健

康'由此可见&

CD

不仅有颈淋巴结病损&还可引起

肠系膜淋巴结及阑尾特殊部位的病损'

美国多中心
O4OP

治疗
CD

的研究小组&在疾

病
>$1

内用
O4OP#

:

+

L

:

>

次&联合阿司匹林每日

%$

!

>$$.

:

+

L

:

&热退后阿司匹林改为每天
;

!

A

.

:

+

L

:

>

次口服治疗川崎病的研究表明(利用该方

案可将
CD

的冠状动脉病变从
#$Q

!

#AQ

降低为

#Q

!

"Q

!

>

"

'有效地防止了冠状动脉的损害'例

#

*例
;

已证实了这一点'尽管大剂量
O4OP

对大多

数
CD

患儿非常有效&但仍有
>$Q

的患儿对
O4OP

治疗无反应'

O4OP

不反应者是指
CD

发病
;

!

=1

内&大剂量
O4OP

治疗后&发热持续
"%

!

?#'

和

&@0

等检查未改善者!

#

"

'例
#

就是对
O4OP

无反应

者&应用
O4OP

及激素治疗后&虽然无冠状动脉瘤形

成&但仍反复发热&并出现了关节炎*关节痛的特殊

病变'

例
;

虽以罕见的阴囊皮肤红肿起病&由于在发

病第
A

天出现了肛周脱皮&及早明确了诊断&避免了

冠状动脉的病损'肛周脱皮
=!Q

在
%1

之内出现&

而指趾脱皮
?$Q

以上在
>$1

之后才出现&故肛周脱

皮在
CD

诊断中较指趾脱皮更有助于早期诊断!
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先天性白细胞颗粒异常综合征$
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%为一种罕见的伴有神经系统及血

液系统异常的白化病'属常染色体隐性遗传疾病&

多见于近亲结婚的后代&男女发病率之比
$6%?W>

'

据不完全统计国内外报道
%$

余例'自
>===

年至今

我院儿科确诊了两例
&'-1(2LST(
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综合征&现

将病例分析如下'

例
>

&女&

!

岁&因反复发热
>

年于
>===

年入院'

无明显诱因起病&体温在
;%F

!

;=F

'曾静脉应用

大量抗生素无效'出生时皮肤乳白色&见光后逐渐

出现棕色斑'父母系姨表亲&身体均健康'查体(
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&体重
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'毛发灰白色&肝右肋下触及边缘&

脾肿大&甲乙线
>$K.

&甲丙线
>#K.

&中等硬度'实

验室 检 查(
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细胞亚群
&D;%AQ

&

&D"A!Q

&
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&血常规
GH&;6%I>$
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'骨髓细胞检查(粒细胞增生明显活跃&占

!;6#Q

&呈明显核左移&各阶段细胞胞浆中除正常特

有的颗粒外&可见褐黄色大小不等的片状颗粒&多少

不一&过氧化酶呈阳性&红系增生活跃占
>;6"Q

&未

见形态异常&淋巴细胞占
>=Q

&全片见巨核细胞
#!

个&产血小板巨核
>

个&血小板少见'血片(分叶细

胞中易见和骨髓粒细胞中相同的颗粒&中性核碱性

磷酸酶阳性率
;>Q

&积分
?"

分&网织红
>6!Q

'眼

底(双眼虹膜色素较浓&晶状体透明&眼底乳头边缘

模糊&动静脉未见异常&脉络膜血管清晰&可见网状
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色素缺乏&似白化病人眼底'

例
#

&女&

>>

月&因发热半个月于
#$$;

年入院'

患儿出生时皮肤乳白色&头发灰褐色&双眼畏光'自

生后每月都有发热'

!

月起每月感染次数增加&程

度加重'此次发热持续半个月&体温在
;%F

!

"$F

&抗生素治疗无效'祖父母为姑表亲'查体(

E

;?6%F

&

0>#$

次+
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&

@;$

次+
.()

&体重
>$L

:

&中

度贫血貌&皮肤呈白化病样改变&口周及双下肢可见

散在出血点&颈部&颌下&腋下触及数个肿大淋巴结&

黄豆粒大小&头发灰褐色'双眼球水平震颤&虹膜色

素减低&肝肋下
AK.

&质地
"

Y

&脾肿大&甲乙线
=

K.

&甲丙线
>>K.

&丁戊线
<;K.

&质地
"

Y

'实验室

检查(血常规
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细胞亚群
&D;%;Q

&

&D";AQ

&

&D%"%Q

&骨髓细胞检查与例
>

相似'
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综合征目前被认为是溶酶体

疾病'发病机制可能是粒细胞内细胞膜的广泛异

常&粒细胞趋化性异常可能与细胞膜或胞浆内巨大

颗粒有关&使之通过微孔发生障碍&对趋化刺激因子

的反应差'在电镜超微结构上白细胞内有巨大溶酶

体颗粒&这些颗粒产生黑色素少&故引起部分白化'

异常的溶酶体颗粒结合在溶酶体膜上&多种水解酶

因溶酶体膜缺陷而不能被释放到吞噬空泡内&脱颗

粒作用延迟&结果这种中性粒细胞表现为趋化能力

减弱&杀灭细菌能力差&在骨髓内易被破坏而致中性

粒细胞减少&这是患儿易反复感染的原因'淋巴细

胞和网状细胞反应性增生&是肝*脾*淋巴结肿大的

原因'有人认为本病可能是由于遗传性环磷酸鸟苷

$

KPX0

%生成异常引起白细胞功能障碍'

本病分稳定期和加速期'稳定期的临床症状

是(皮肤部分白化&眼畏光'反复感染及粒细胞胞浆

中存在异常粗大颗粒'加速期即本病的终末期&约

%$Q

的患儿死亡'加速期的临床症状为(全血细胞

减少&尤其以粒细胞及血小板为主&并伴有单核细胞

浸润&肝脾和淋巴结肿大及神经系统症状'

根据皮肤*头发*眼的色素减退&眼震*畏光*视

力障碍等眼部症状以及特殊外貌和血液学特征(中

性粒细胞*单核细胞及淋巴细胞胞浆中易见
D+'5-

小体样巨大的过氧化酶阳性的嗜苯胺蓝颗粒&可以

做出诊断'目前尚无特殊治疗&合并感染时选用敏

感抗生素及干扰素&必要时输中性粒细胞或新鲜血&

应用增加细胞内
KPX0

的药物$大剂量维生素
&

&胆

碱能药物%'疾病恶化期用长春新碱&环磷酰胺&有

些病例可切脾'本病预后不良&患者在婴幼儿期常

死于严重感染&存活到
A

!

>$

岁者往往死于淋巴瘤

样疾病&至青春期者仅伴有神经系统的疾病&亦可死

于胃出血'
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