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新生儿系统性肥大细胞增生症１例
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　　患儿女，１５ｈ。因发现皮疹１５ｈ入院。系第４
胎第２产，足月自然娩出，羊水、胎盘、脐带正常，出
生体重３．１ｋｇ，生后即发现全身皮肤暗红色斑疹。
病程中无发热，反应好。母孕期健康，未服用任何药

物。有一兄，１０岁，健康，否认家族遗传疾病史。入
院查体：Ｔ３６．６℃，Ｐ１２０次／ｍｉｎ，Ｒ６０次／ｍｉｎ，一般
状态及反应正常，口周略发绀，全身皮肤可见暗红色

斑丘疹，大小不等，直径０．５～１ｃｍ，形状不规则，压
之不褪色，部分斑疹上可见水泡，壁厚，泡液清亮，疹

间皮肤正常，斑丘疹上划痕征阳性，双肺、心脏听诊

正常。腹膨隆，肝右肋下８．０ｃｍ，脾左肋下７．０ｃｍ，
质地均韧。实验室检查白细胞５２．３×１０９／Ｌ，Ｎ０．７４，
Ｌ０．１７，Ｍ０．０９，红细胞 ９．０×１０１２／Ｌ，血红蛋白
２３２ｇ／Ｌ，血小板计数 ２９８×１０９／Ｌ。ＣＲＰ６．９７ｍｇ／Ｌ。
腹部彩超：肝肿大，肋下８ｃｍ，肝脏回声增强，未见
占位病变。ＡＳＴ及 ＡＬＴ正常，梅毒螺旋体抗体阴
性。听力及眼底筛查正常。骨髓细胞学检查：有核

细胞增生活跃，粒细胞系以中、晚杆状细胞为主，形

态无明显改变，未见异常细胞。颅骨及胸骨 Ｘ线片
未见骨质异常。于右侧肱骨中下１／３处内侧结节处
取皮肤活检，示：真皮内弥漫单一形态细胞浸润，甲

苯胺蓝染色单一形态细胞为肥大细胞（图１）。临床
诊断为系统性肥大细胞增生症。入院第１０天患儿
大部分皮疹结痂、剥脱，形成紫红色色素沉着，表面

皮肤粗糙、质硬，颈部出现少量瘤样圆形实质性结

节，黄豆至花生大小，表面颜色及皮温正常，移动度

可，无触痛（图２），随后皮肤结节进行性增多，逐渐
蔓延至颜面及四肢伸侧，给予抗组胺药物及甲泼尼

松龙口服１周后，皮肤结节逐渐减少变小，未再有新
结节出现，原有皮疹亦逐渐消退，肝脾明显回缩，入

院２０ｄ体查患儿肝右肋下３ｃｍ，脾左肋下１ｃｍ，质
韧，病情好转出院。

　　图１　结节皮肤病理　箭头所示真皮浅层弥漫的单一核细
胞即为肥大细胞，细胞体积大，胞质丰富，部分胞质中有细颗粒。

图２　生后１０ｄ面部结节样病变

讨论：肥大细胞增生症是一种少见的侵犯网状

内皮系统的肥大细胞增生性疾病，病理改变为肥大

细胞在１个或多个器官异常增生、聚集。本病多为
散发，一般无遗传史或家族史，男女比例大约为

１．５∶１，但也有家族发病，家族发病约占１０％，表现
为常染色体显性遗传［１］。目前尚未有关于发病率

及种族分布差异方面的报道。系统性肥大细胞增生

症中异常增生、聚集的肥大细胞来源与皮肤良性肥

大细胞增生症不同，部分肥大细胞增生症患者可检

测到ｃｋｉｔＤ８１６Ｖ基因突变［２］，同时系统性肥大细

胞增生症可发展为慢性髓性白血病或肥大细胞性白

血病［３］，这些均提示系统性肥大细胞增生症中肥大
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细胞的增生是克隆性的。

皮肤肥大细胞增生症是肥大细胞的良性增生，

仅有皮肤组织浸润，典型表现为棕色斑疹，敲击时发

生风团，后发展成孤立的扁平丘疹、斑疹和结节，可

有光滑或轻度疣状橘皮样皮肤，皮疹消退后遗留有

灰黑色色素斑，以四肢及躯干明显。肥大细胞若浸

润皮肤以外的器官，如骨髓、肝、脾、淋巴结、骨骼等，

则称作系统性肥大细胞增生症，其中以骨髓受累最

常见，可以伴有或不伴有皮肤浸润。儿童皮肤肥大

细胞增生症根据皮损特点分为３类：（１）肥大细胞
瘤：表现为结节，皮损数目小于５个；（２）色素性荨
麻疹：表现为棕色的斑疹，皮损数目大于５个；（３）
弥漫性皮肤肥大细胞增生症：表现为丘疹、结节，偶

见水疱，有时以水疱为首发皮损，皮损广泛、弥漫分

布。其中以前二类多见。大部分肥大细胞增生症患

儿在２岁之前发病，肥大细胞瘤发病年龄更早，多数
在１岁以内甚至出生时即发病［４６］。而色素性荨麻

疹发病年龄相对偏晚，躯干受累较肥大细胞瘤多见，

疱疹的发生率略低于后者。囊泡的发生时间均为生

后６个月以内。本例患儿生后早期皮损表现为皮疹
及水疱，后期水疱破溃，皮疹减轻后出现瘤样结节，

入院时肝脾肿大明显，白细胞计数明显升高，但无感

染中毒症状，进乳正常，肝功能示转氨酶及 ＣＲＰ正
常，给予抗组胺药物及激素治疗后肝脾回缩，考虑肝

脾明显肿大为肥大细胞增生累及到肝脾器官，故诊

断为系统性肥大细胞增生症。

肥大细胞增生症诊断依靠皮肤或组织病理。近

来研究发现了尿中 Ｎ２甲基组织胺（Ｎｍｅｔｈｙｌｈｉｓｔａ
ｍｉｎｅ，ＮＭＨ）水平与皮损的程度和活动呈正相关，高
水平提示侵犯更广，比血浆中组胺水平测定要方便

准确，可用于儿童肥大细胞增生症的确诊和随

访［６７］。

本病的治疗无特异方法，多以对症治疗为主，包

括避免刺激、糖皮质激素、Ｈ１和 Ｈ２组胺受体拮抗
剂，单个病灶可手术切除，巨脾伴脾功能亢进者可行

脾切除术。

本病预后主要取决于发病年龄及类型，儿童型

发病者预后良好，大部分皮肤型患者的临床表现为

一过性，发病年龄小于１０岁者至少有７５％的患儿
皮损可改善。一项地中海地区１８０例皮肤肥大细胞
增生症患儿的回顾性研究中随访１～１５年，完全缓
解及显著改善率可达到９２．５％，完全缓解一般发生
于发病后１０．２年左右，部分缓解通常发生在７．１年
之后，其中肥大细胞瘤亚型预后优于色素性荨麻疹

亚型［１］。但伴有肝脾肿大者预后较差［５］。本例患

儿生后即发病，且伴明显肝脾肿大，用药后皮损缓

解，肝脾减小，临床治疗反应良好，但远期预后尚待

观察。
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