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婴儿原发性严重联合免疫缺陷病
并发结核性指骨炎１例
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　　患儿，男，５个月，因发热、咳嗽１月余入院。患
儿于１月余前出现咳嗽，伴发热，体温最高３９°Ｃ，就
诊于多家医院，先后给予阿莫西林／克拉维酸钾、头
孢曲松钠、头孢呋辛钠、美罗培南、万古霉素、阿奇霉

素等抗生素静脉滴注治疗及输注丙种球蛋白

（ＩＶＩＧ），病情无好转。发病以来精神、食欲差，大便
呈稀糊状，小便正常。否认结核病接触史。既往多

次患鹅口疮。足月顺产，生后常规接种卡介苗，３个
月后出现卡疤。否认遗传病家族史。

体格检查：Ｔ３８．５℃，Ｒ３２次／ｍｉｎ，Ｐ１２６次／ｍｉｎ，
ＢＰ８０／４６ｍｍＨｇ，体重８ｋｇ。发育正常，神志清楚，
精神差。全身皮肤苍白，无黄染，左上臂卡疤处可见

１个直径约１ｃｍ，深度约２ｍｍ溃疡，肛周可见红色
皮疹，无脱皮，双手指、足趾端无脱皮。全身浅表淋

巴结未触及。前囟平软，双侧瞳孔等大等圆，直径

３ｍｍ，对光反射灵敏，双眼球结膜无充血，口唇苍白，
无青紫，咽充血，无疱疹，双侧扁桃体无肿大，无杨梅

舌，口腔可见白色乳凝块样物，不易拭去。无三凹征，

双肺呼吸音粗，未闻及干湿罗音，心率１２６次／ｍｉｎ，律
齐，心音有力，未闻及杂音。腹软，肝肋下３ｃｍ，质软，
边缘锐利，脾肋下４ｃｍ。右手无名指近端指间关节肿
胀，表面不红，无皮温升高，其他关节未见异常（图

１）。四肢肌力、肌张力未见异常，双侧膝腱反射、跟腱
反射对称引出，克氏征、布氏征、巴氏征阴性。

实验室检查：血常规 ＷＢＣ１４．２３×１０９／Ｌ，Ｎ
０．７２５，Ｌ０．１９４，淋巴细胞绝对值２．７７×１０９／Ｌ，Ｈｂ
８６ｇ／Ｌ，ＰＬＴ４５７×１０９／Ｌ，校正血沉１８ｍｍ／ｈ，Ｃ反应
蛋白＞１６０ｍｇ／Ｌ，ＡＬＴ５０Ｕ／Ｌ，白蛋白２７．３ｇ／Ｌ，降
钙素原４．０２ｎｇ／ｍＬ，铁蛋白６９５．４ｎｇ／ｍＬ，腺病毒ＩｇＭ
抗体阳性，痰培养、大便培养均为白色假丝酵母菌。

ＩｇＧ９．２７ｇ／Ｌ（院外应用 ＩＶＩＧ后），ＩｇＡ＜０．０６ｇ／Ｌ，
ＩｇＭ０．１７ｇ／Ｌ，ＩｇＥ０．１１ｇ／Ｌ。血 Ｔ、Ｂ淋巴细胞亚群
示Ｔ细胞总数（ＣＤ３）６．８％，辅助 Ｔ细胞（ＣＤ４）

０．２％，抑制性Ｔ细胞（ＣＤ８）５．８％，ＣＤ４／ＣＤ８为０，Ｂ
细胞６８．６％，自然杀伤（ＮＫ）细胞未见异常。血培
养、抗链“Ｏ”、肥达、外斐试验、网织红细胞、类风湿
因子、总胆红素、直接胆红素、总蛋白、肾功能、电解

质、心肌酶谱、凝血功能、抗核抗体、尿、便常规未见

异常，结核抗体、结核杆菌 ＤＮＡ、曲霉菌、巨细胞病
毒（ＣＭＶ）、ＥＢ病毒、ＨＩＶ、肝炎病毒、肺炎支原体、衣
原体、梅毒螺旋体检测均为阴性。胸片示左下肺及

右肺可见片状模糊影，胸腺较小。胸部 ＣＴ平扫示
两肺可见条片状影，纹理呈网状影，纵隔未见肿大淋

巴结，胸腺较小。Ｘ片示右手无名指近端指骨呈膨
胀性改变，小指中节指骨增粗，可见大小不等低密度

影及骨膜反应，周围软组织肿胀（图２）。关节超声
示右手无名指掌侧近端指间关节少量积液，液深约

０．２５ｃｍ，腱鞘未见明显增厚。腹部超声提示肝脾多
发感染灶，肝门及肠系膜根部淋巴结感染。心电图

为窦性心动过速。超声心动图、脑干听觉诱发电位

未见异常。ＰＰＤ试验阴性。
入院后请小儿免疫专家、结核科专家和小儿放

射科专家联合会诊，诊断为原发性严重联合免疫缺

陷病（ｓｅｖｅｒｅｃｏｍｂｉｎｅｄｉｍｍｕｎｏｄｅｆｉｃｉｅｎｃｙ，ＳＣＩＤ）、支
气管肺炎、腺病毒感染、深部真菌感染、鹅口疮、结核

性指骨炎、中度贫血、肝损害。给予静脉滴注氟康唑

抗真菌、葡醛内酯保肝治疗，口服抗结核药物异烟

肼、利福平、乙胺丁醇及吡嗪酰胺，复方新诺明预防

肺孢子虫感染，ＩＶＩＧ及胸腺肽支持治疗，患儿病情
无好转，自动出院，于外地儿童专科医院进一步检查

治疗。出院后电话随访患儿家长：患儿及其母亲基

因检测结果支持 Ｘ连锁原发性严重联合免疫缺陷
病，由于患儿感染较重，不适合造血干细胞移植，继

续口服抗结核等药物，并间断皮下注射胸腺肽治疗，

患儿仍有低热，贫血加重，全身情况逐渐衰弱。
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　　图１　患儿右手外观　患儿右手无名指近端指间关节肿胀
（箭头所示），表面无充血，无皮温升高，活动不受限。

　　图２　患儿右手Ｘ线表现　Ｘ片示右手无名指近端指骨呈
膨胀性改变（箭头所示），小指中节指骨增粗，可见大小不等低密度

影及骨膜反应，周围软组织肿胀，呈“骨气臌”表现。

讨论：ＳＣＩＤ是遗传所致原发性免疫缺陷病（ｐｒｉ
ｍａｒｙｉｍｍｕｎｏｄｅｆｉｃｉｅｎｃｙｄｉｓｏｒｄｅｒ，ＰＩＤ）中最严重的类
型之一，发病率约１／１０万～２／１０万，遗传方式主要包
括Ｘ连锁、常染色体隐性遗传以及少见的自然突变
３种，其中 Ｘ连锁在 ＳＣＩＤ最常见（５０％）［１２］。ＳＣＩＤ
的早期临床表现不典型，发病时间多为生后２～６个
月，以结核杆菌、条件致病菌、真菌感染为主要特点。

结核性指骨炎为少见的肺外结核感染。

患儿生后６个月内发病，表现为肺、消化道、肝、
脾、肠系膜淋巴结、骨关节等多个部位严重感染，病

原包括病毒、真菌及结核杆菌，外周血淋巴细胞绝对

值＜３．０×１０９／Ｌ，Ｔ、Ｂ淋巴细胞亚群 ＣＤ３为６．８％
（＜２０％），结合患儿基因检测结果，明确诊断为 Ｘ
连锁ＳＣＩＤ。患儿右手无名指近端指间关节肿胀，关
节超声为关节积液，Ｘ线表现为右手无名指近端指
骨呈膨胀性改变，小指中节指骨增粗，可见大小不等

低密度影及骨膜反应，呈“骨气臌”表现，支持结核

性指骨炎［３４］。分析其病因，考虑可能与 ＳＣＩＤ患儿
接种卡介苗有关。患儿 ＰＰＤ试验阴性与 Ｔ细胞免
疫功能缺陷有关。结核性指骨炎应与内生软骨瘤鉴

别，内生软骨瘤多无软组织肿胀，并且多为溶骨性破

坏，无骨膜反应。还要与真菌或细菌感染导致的指

骨骨髓炎鉴别，骨髓炎多见于远节指骨破坏，常伴有

局部软组织红肿、发热，没有“骨气臌”现象［４］。

ＳＣＩＤ早期临床表现不典型，早期诊断困难，多
表现为慢性腹泻、中耳炎及反复呼吸道感染等，机会

性致病菌感染主要包括顽固性皮肤、黏膜念珠菌病、

ＣＭＶ、肺孢子虫以及结核感染等［５］。此患儿以肺部

感染为主要表现，迁延不愈，经多种抗生素治疗无

效，并且同时存在难治性鹅口疮、腹泻、湿疹，以及卡

疤处溃疡，痰培养及大便培养均为白色念珠菌，为致

病力较弱的条件致病菌，与文献报道一致［５］，这些

均为ＳＣＩＤ诊断的临床线索。本例患儿为小婴儿，
但胸部Ｘ线提示胸腺较小、发育不全，与文献报道
一致［５］。因此，重视小婴儿胸腺 Ｘ线表现，有可能
早期发现ＳＣＩＤ。ＳＣＩＤ患儿Ｔ淋巴细胞亚群多明显
降低，表现为 Ｔ淋巴细胞数目减少或缺如，外周血
淋巴细胞计数减低。ＣＤ３＜２０％，２岁内淋巴细胞绝
对值＜３．０×１０９／Ｌ是诊断ＳＣＩＤ的标准之一［２］。本

例患儿临床表现及相关检查符合 ＳＣＩＤ诊断标准。
基因诊断是本病诊断的重要依据，本例患儿及其母

亲基因检测结果支持ＳＣＩＤ的诊断。
ＳＣＩＤ患儿预后差，有些发达国家已将 ＳＣＩＤ基

因检测列为新生儿出生后常规筛查项目，早诊断、早

治疗是ＳＣＩＤ治疗的关键。如发生感染后未控制，
多数患儿 １～２岁内死于各种严重感染并发症。
ＳＣＩＤ的根治办法是造血干细胞移植，主要包括骨
髓、外周血及脐血干细胞，在严重感染发生之前进行

造血干细胞移植成功率较高，多数患儿能够获得长

期稳定的免疫重建［６］。
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