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伴8号染色体三体的儿童克罗恩病1例报告
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［摘要］ 患儿男，12 岁，反复肛周脓肿 10 年余，伴有反复口腔溃疡及手足关节变形，胃肠镜、胶囊内镜检查

结果示消化道多发溃疡，结合组织病理等检查，诊断为克罗恩病。全外显子组测序及外周血染色体核型分析示

染色体核型为 47,XY,+8，予以升阶梯方案进行治疗，患儿临床症状得到控制，内镜下表现显著好转。。该病例提

示，极早发型炎症性肠病具有遗传易感性，当伴有其他多系统受累时，需考虑存在染色体异常的可能，如 8 号染

色体三体，应引起重视。 ［中国当代儿科杂志，2024，26（9）：982-985］
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A case report of Crohn's disease in a child with trisomy 8
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Abstract: The patient is a 12-year-old male who has experienced recurrent perianal abscesses for over 10 years, 

along with recurrent oral ulcers and deformities in the joints of hands and feet. Gastrointestinal endoscopy and capsule 

endoscopy revealed multiple ulcers in the digestive tract. Combined with his histopathological examinations, the patient 

was diagnosed with Crohn's disease. Whole exome sequencing and peripheral blood karyotype analysis indicated a 

karyotype of 47,XY,+8. The patient was treated with a "step-up" strategy. His clinical symptoms were under control, with 

significant improvement observed during endoscopic examination. This case suggests that early-onset inflammatory 

bowel disease may have genetic susceptibility, and when accompanied by other multi-system involvement, the possibility 

of chromosomal abnormalities, such as trisomy 8, should be considered and given due attention.
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患儿男性，12 岁，因反复肛周脓肿 10 年余入

院。患儿 10 年余前发热、腹泻后出现肛周脓肿，

每年发作 1~3 次，偶伴脐周轻度腹痛，经对症治疗

后肛周脓肿可愈合。近 5 年反复出现口腔溃疡，4~

6 次/年，每次口腔溃疡 1~2 个，为较小浅表溃疡

灶。自起病以来，患儿无反复发热，无腹泻便血，

无关节肿痛，无生殖器溃疡，食欲睡眠可，大小

便无异常，体重、身高增长和同龄儿童相当。既

往史、个人史及家族史均无特殊。

体格检查：胸膝位肛周 3 点距离肛门口 1 cm 位

置可见一脓肿，大小约 1.0 cm×0.5 cm，表面可及

黄白色分泌物，9 点位置可见一陈旧性脓肿疤痕。

右手食指、左手小拇指指关节及左脚食趾关节弯

曲，未及红肿触痛。

辅助检查：血常规示白细胞计数 11.34×109/L

（参 考 值 ： 4×109/L~10×109/L）； 粪 便 钙 卫 蛋 白

345.3 μg/g （参考值：0~50 μg/g）；血生化示球蛋

白 31.6 g/L （参考值：20~29 g/L）；红细胞沉降率

34 mm/h （参考值：≤20 mm/h）；体液免疫功能示

免疫球蛋白 G 16 g/L （参考值：8.27~14.17 g/L），

免疫球蛋白 M 1.07 g/L （参考值：1.20~2.26 g/L），

免疫球蛋白 A 4.2 g/L （参考值：0.85~1.71 g/L）；血

清维生素示 25 羟维生素 D 52.9 nmol/L （参考值：

75~250 nmol/L）， 维生素 A 0.413 μmol/L （参考值：

doi：10.7499/j.issn.1008-8830.2405069

病例报告

［收稿日期］ 2024-05-17；［接受日期］ 2024-08-08

［作者简介］ 邢娇，女，硕士研究生，住院医师。Email：783824101@qq.com。

··982



中国当代儿科杂志
Chin J Contemp Pediatr

Vol.26 No.9

Sep. 2024

第 26 卷 第 9 期

2024 年 9 月

0.52~2.20 μmol/L），维生素 C 32.520 μmol/L （参考

值：34~114 μmol/L）。尿常规、粪便常规、粪便培

养、降钙素原、Th1/Th2 亚群 12 项细胞因子、细胞

免疫功能、凝血功能、传染病 4 项、EB 病毒 DNA

及抗体、巨细胞病毒 DNA、结核菌素试验、结核

感染 T 细胞 γ 干扰素释放试验、自身抗体、炎症性

肠病抗体、白塞氏病 （Behcet's disease, BD） 针刺

反应试验、风湿 3 项、人类白细胞抗原 B27 检测均

未见异常。

直肠 MRI 示肛管后方肛瘘，直肠肠壁增厚。

胃镜检查示贲门可见一不规则隆起，触之易出血，

大小约 0.3 cm×0.5 cm （图 1A），余食管、胃及十

二指肠黏膜未见明显异常。结肠镜检查结果示自

回肠末端至直肠，全程跳跃性分布阿弗他样溃疡，

升结肠见一深大纵行溃疡，大小约 1.0 cm×0.5 cm，

表面覆盖白苔，直肠远端可见局部黏膜充血水肿

（图 1B~D）。结肠镜术后病理检查结果示乙状结肠

为慢性非活动性肠炎，局部固有层间质内见可疑

上皮样肉芽肿形成；直肠为慢性非活动性肠炎，

局部固有层间质内见可疑上皮样肉芽肿形成 （图

2）。胶囊内镜示回肠下段黏膜、回肠末端黏膜见

数枚不规则形溃疡，上面覆盖黄白苔，周围黏膜

稍水肿，病变间黏膜正常。

根 据 世 界 卫 生 组 织 提 出 克 罗 恩 病 （Crohn's 

disease, CD） 的诊断标准［1］，结合该患儿的临床表

现、内镜检查、组织病理学检查以及影像学检查，

患儿可诊断为 CD。按照巴黎分类及儿童 CD 活动指

数 （Pediatric Crohn's Disease Activity Index, 

PCDAI），该患儿 CD 临床类型为 A1aL3L4bB1G0p，

PCDAI 为 12 分，轻度活动。根据患儿临床表现、

辅助检查及组织病理结果，可以排除结核分枝杆

菌、EB 病毒、巨细胞病毒、艰难梭菌及其他感染

性肠炎，同时不考虑溃疡性结肠炎、BD、淋巴瘤

及骨髓增生异常综合征 （myelodysplastic syndrome, 

MDS） 等疾病。

根 据 儿 童 炎 症 性 肠 病 （inflammatory bowel 

disease, IBD） 诊断和治疗专家共识［2］，予以全肠

内营养诱导缓解，其间患儿反复口腔溃疡，肛周

脓肿、腹痛未再发作，出院 2 个月后患儿再次入院

复查胃肠镜示贲门隆起、回结肠溃疡较前明显好

转 （图 1E~H），采用升阶梯治疗方案，维持缓解

予以美沙拉嗪缓释颗粒及沙利度胺口服，因患儿

口服沙利度胺后出现反复双手麻木，调整治疗方

　　图1　4次不同检查时间各部位胃肠镜镜下表现比较 

 患儿起病时胃肠镜检查可见贲门隆起及结肠散在跳跃性分布溃

疡 （图 A~D）；起病后 2 个月复查胃肠镜示贲门隆起、结肠溃疡较

前明显好转 （图 E~H），经升阶梯方案治疗后，起病后 10 个月及

27 个月复查胃肠镜示胃肠道黏膜基本正常 （图 I~P）。

　　图2　结肠镜术后病理检查结果  A：结肠黏膜活检示隐窝腺体结构变形，符合慢性非活动性肠炎表现，局灶黏膜

浅层间质内见可疑上皮样肉芽肿形成 （苏木精-伊红染色，×100）；B：为左侧虚线框放大图，为可疑非坏死性上皮样肉芽肿

（苏木精-伊红染色，×400）。
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案为巯嘌呤口服。住院期间患儿完善全脊柱正位

片示脊柱略弯曲 （图 3A），体格检查可见右手食

指、左手小拇指指关节弯曲 （图 3B），完善双手正

位片示左手小指屈曲状，近侧指间关节间隙狭窄，

右手食指略屈曲 （图 3C~D），骨科医师会诊后建议

行功能锻炼。因患儿为 CD 患者，且有手足关节变

形，完善全外显子组基因检测示 8 号染色体存在整

体重复，核型疑似为 47,XY+8，染色体核型分析示

该患儿为嵌合型 8 号染色体三体 （trisomy 8, 简称 8

三体）。截至 2023 年 11 月患儿治疗时间已达 2 年

余，患儿临床症状控制较好，复查胃肠镜示胃肠

道黏膜基本正常 （图 1I~P），简化克罗恩病内镜下

评分 0 分；红细胞沉降率、C 反应蛋白、血清白蛋

白水平、粪便钙卫蛋白完全正常。

　　讨论：CD 是一种慢性进行性炎症性疾病，可

累及全消化道，病变呈跳跃性和全层透壁性炎症

改变，至今发病机制不明［2］。本例患儿为 2 岁起

病，发病年龄小于 6 岁，属于极早发型炎症性肠病

（very early onset inflammatory bowel disease, VEO-

IBD）。VEO-IBD 临床表现更严重，疾病进展更快，

预后更差。研究表明 VEO-IBD 具有遗传易感性，

与 单 基 因 遗 传 缺 陷 关 系 密 切［3］。 白 细 胞 介 素

（interleukin, IL） 10 受体基因突变是第一个被报道

的 VEO-IBD 致病基因［4］，然而目前尚无 VEO-IBD

伴染色体异常相关的报道。

8 三体是由减数分裂期间染色体分离错误导致

的疾病，是罕见的常染色体异常综合征，纯合型 8

三体通常是致命性的，存活者多为嵌合型 8 三体，

在新生儿中比例为 0.002%~0.004%［5］，8 三体是恶

性血液病中最常见的染色体数目异常，临床表现

异质性较高，可合并多系统异常［6］。本例患儿合

并双手、双足部分关节挛缩、脊柱侧凸，考虑与 8

三体相关，需定期随访，关注消化系统外其他系

统可能的并发症。

截至 2023 年 11 月 30 日，PubMed 数据库共检

索到 2 篇关于 8 三体合并 CD 相关的文献［7-8］，国内

未见报道。一篇报道了 1 例合并肠道 BD、骨髓增

生异常及 8 三体的法国患者［7］；另一篇回顾性分析

了 1 例伴染色体异常 CD 患者在治疗过程中合并恶

性 T 细胞淋巴瘤的诊治过程，结合该患者临床资

料，对于本身存在染色体异常的 CD 患者，长期应

用免疫抑制剂会增加诱发肿瘤的风险［8］。本例患

儿目前口服巯嘌呤治疗，需警惕长期免疫抑制剂

治疗后并发恶性血液系统肿瘤的可能，考虑患儿

年龄尚小，疾病治疗疗程尚短，目前临床随访过

程中未见异常，待 CD 病情缓解一定时期后可选择

停用免疫抑制剂，密切观察患儿疾病转归。

虽然 CD 合并 8 三体的个案报道极少，但是其

　　图3　患儿脊柱及双手关节畸形  A：全脊柱正位片示脊柱略弯曲，以第十二胸椎为中心略凸向右侧弯曲；B：右

手食指、左手小拇指指关节屈曲；C：右手正位片示右手食指略弯曲；D：左手正位片示左手小指屈曲状，近侧指间关节间隙窄。
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他肠道溃疡性疾病合并 8 三体的报道逐渐增多，如

肠道 BD。马海芬等［9］分析 22 例伴 8 三体 BD 患者，

发现该类患者更易合并 MDS，更易累及肠道，很

少累及眼、心脏、血管、关节等，然而目前关于 8

三体在肠道损害中的机制尚不明确，Kimura 等［10］

推测位于 8 三体的 c-Myc 癌基因可能在细胞增殖和

上皮再生中发挥重要作用。有学者对合并 8 三体的

BD 及 MDS 患者进行研究分析，发现 IL-6、IL-7 受

体、IL-8、肿瘤坏死因子 α 等参与免疫和炎症活动

的细胞因子表达明显升高［11-12］，而研究表明 IL-7/

IL-7 受体依赖的信号通路参与肠黏膜免疫应答和结

肠炎的发生发展［13］，这些研究发现为分析 8 三体

与肠道损害的关系提供了数据支撑。

本研究首次报道伴 8 三体儿童 CD 病例。VEO-

IBD 患儿可能伴有基因异常，基因测序可协助诊

断，但当患儿伴有其他系统病变时，还需考虑染

色体异常可能，如 8 三体，需要进一步行染色体核

型分析，在临床工作中应引起重视。
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