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α 地中海贫血继发血色病 1 例
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摘要：目的   提高对地中海贫血（Thalassemia）引发继发血色病(Secondary Hemochromatosis，SHC)
的认识。方法   报道1例48岁男性因α-地中海贫血致慢性铁沉积引发的继发性血色病的临床诊治经过，并

阅读相关文献复习。结果   该患者主因“皮肤巩膜黄染、贫血15年”，查体皮肤巩膜黄染，眼周色素沉着，

肝脾肋下可触及。穿刺活检见肝细胞胞浆内见大量褐色颗粒物质沉积。基因检测提示α-地中海贫血，未

见遗传学血色病致病基因。经磺酸祛铁胺治疗后病情好转。结论   继发性血色病在国内发生率低，常为慢

性起病，临床表现主要为皮肤色素沉着、肝硬化、糖尿病、心力衰竭及关节疼痛等。确诊依赖于基因检测

及穿刺活检。治疗方面重在预防和监测。
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Secondary Hemochromatosis Following Alpha-Thalassemia: a Case Report
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ABSTRACT: Objective  To enhance clinical recognition of secondary hemochromatosis (SHC) 
following thalassemia. Methods  We reported the clinical management of a 48-year-old man with 
secondary hemochromatosis caused by chronic iron deposition due to α-thalassemia and reviewed 
the relevant literature. Results  The patient showed yellow sclerae, skin, and anemia for 15 years. 
Physical examination revealed yellow sclerae, skin, pigmentation around the eyes, and enlarged 
liver and spleen. The liver biopsy found large deposits of brown granular material in the cytoplasm 
of hepatocytes. The genetic test mentioned α-thalassemia without a genetic hemochromatosis-
causing gene. The condition was in recovery after treatment with iron sulfonate. Conclusion 
Secondary hemochromatosis is rare in China and progresses insidiously. Clinical symptoms include 
skin pigmentation, liver cirrhosis, diabetes, heart failure, and joint pain. The diagnosis of the 
disease depends on genetic testing and puncture biopsies. Prevention and monitoring are important 
for this disease.
KEY WORDS: hemochromatosis; α-thalassemia; iron overload

1   病例描述

患者男性，48岁，主因“皮肤巩膜黄染、

贫血15年，脾大3年”入院。15年前出现皮肤巩

膜黄染，后逐渐出现眼周色素沉着，诊断为贫

血。3年前发现脾大，2年前查血常规：血红蛋

白89g/L，平均红细胞体积64fl，平均血红蛋白

量19.1pg，平均血红蛋白浓度287g/L，铁蛋白

969.35μg/L，上腹部CT+MRCP：肝实质较多

铁沉淀，脾大。15天前无明显诱因出现左下腹

阵发性隐痛，侧卧加剧，收入我院诊治。近1月

来体重下降4kg。个人史、既往病史及家族史无

特殊。入院查体：皮肤巩膜黄染，眼周色素沉

着，无肝掌、蜘蛛痣。肝肋下可质韧，脾肋下

2cm质韧。考虑血色病可能，完善相关检查，

血常规：血红蛋白90.00g/L，平均红细胞体积

73.10fl，平均血红蛋白量18.90pg，平均血红蛋

白浓度259.00g/L；总胆红素42.6μmol/L，直接
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急性脑栓塞患者动脉介入溶栓治疗临床疗效观察

WT1基因在监测急性髓细胞白血病微小残留病中的临床意义

PBL教学模式在口腔种植修复教学中的应用效果

优质护理管理模式在肾内科应用的效果评价

急性左心衰竭患者不同院前急救模式的疗效

经胸乳入路腹腔镜下甲状腺切除术的治疗效果分析

热疗辅助放疗治疗晚期肝癌的效果分析

探讨腹腔镜右半结肠切除术与开腹手术治疗结肠癌的比较情况

手术治疗外伤性颈段脊柱脊髓损伤患者的临床研究

经尿道等离子电切术治疗膀胱肿瘤的治疗效果分析

101

胆红素10.21μmol/L，间接胆红素30.49μmol/
L，谷丙转氨酶15U/L，谷草转氨酶15U/L；铁

蛋白1041.40μg/L，血清铁测定31.53μmol/L，

总铁结合力32μmol/L，转铁蛋白饱和度98%；

外周血涂片未见异常；抗人球蛋白试验(-)、血

清触珠蛋白、游离血红蛋白、免疫球蛋白及补

体、流式细胞及葡萄糖六磷酸脱氢酶活性未见异

常；乙、丙肝炎病毒检测阴性；全腹增强CT：肝

S6囊肿，脾大（图1）；上腹增强MRI：肝脏T2
信号低，脾脏肿大（图2）；地中海贫血基因：

α-SEA/-α(3.7)，提示中间型α-地中海贫血；

肝活检病理：送检组织肝细胞分化尚好，肝板未

见增厚，肝细胞胞浆内见较多量褐色颗粒物质沉

积，符合肝铁沉积（图3）。特殊染色：普鲁士蓝

染色（肝细胞胞浆内弥漫浅蓝色+）；网银染色

显示肝板未增厚（图4）；骨髓涂片：未见明显

血液系统肿瘤细胞浸润表现；血色病基因：未检

测到遗传性血色病HFE、HJV、HAMP、TFR2及 
SLC40A1基因外显子编码区的致病基因。

2   讨论

血色病（hemochromatosis，HH）是铁

代谢异常导致铁沉积于各个组织引起相关损

害的疾病。常累及皮肤、肝脏、胰腺、心脏及

关节，临床表现主要为皮肤色素沉着、肝硬

化、糖尿病、心力衰竭及关节疼痛等。分为

原发性和继发性。原发性血色病（hereditary 
haemochromatosis)是一种常染色体遗传性

疾病，目前认为主要与HEF基因突变后引起

铁吸收增加有关[1]。继发性血色病(secondary 
hemochromatosis)是其他疾病和治疗措施导

致网状内皮细胞的铁过度沉积引起。常见病变

有：a.各类贫血疾病如慢性溶血性贫血、再生

障碍性贫血、 MDS、铁粒幼红细胞性贫血等；

b.铁摄入过量引起，如长期大量输注红细胞、

补充铁剂及血液透析等；c.各类慢性肝病。

该患者临床表现为贫血、黄疸、脾大，铁

蛋白显著升高，血常规提示小细胞低色素贫

血。完善检查，溶血相关指标均为阴性，排除

溶血可能。CT密度弥漫性增高，表现为“白

肝征”。基因检测为α-地中海贫血。根据ACG
最新血色病指南推荐进一步完善MRI、基因检

测、肝脏活检 [2]。肝细胞内三价铁具有顺磁性

效应，使肝MRI检查T1W1、T2W1信号明显降

低，形成全肝低信号的“黑肝”，目前认为是

血色病最好的非侵入性检查手段 [3]。肝组织活

检提示肝细胞胞浆内见较多量铁沉积。传统观

念认为，原发性血色病主要是肝实质细胞铁沉

积，继发性血色病为库普弗细胞铁沉积。新研

究发现两种血色病病理特点有重叠之处，因此

肝活检无法明确血色病为继发或是原发。该患

者血色病基因检测阴性，最终确诊为α-地中海

贫血继发血色病。

治疗方面，传统治疗血色病方法包括放血和

螯合疗法。原发病血色病铁沉积进展快且严重，

推荐首选放血疗法，相关研究证明该方法可以

一定程度上逆转轻、中度肝纤维化[4]。继发性血

色病，通常合并贫血，放血治疗有创性且加重贫

血，推荐螯合疗法。去铁胺、去铁酮、地拉罗司

是常见的祛铁药物，一项临床研究表面，螯合疗

法在治疗HH中是有效的，最新指南推荐当铁蛋

白＞800μg/L应当开始治疗。此外，因为铁超载

与海普西丁含量减少密切相关，海普西丁补充剂

可能是一种新疗法[5]。本例患者予甲磺酸祛铁胺

治疗7天，1个月后复查铁蛋白717μg/L，血清铁

25.91μmol/L，总铁结合力35μmol/L，转铁蛋

白饱和度74%，总胆红素40.7μmol/L，直接胆

红素8.21μmol/L，间接胆红素34.39μmol/L，

谷草转氨酶16U/L，谷丙转氨酶12U/L症状较前

缓解。

在该病的诊治中，总结的经验为（1）早期

诊断及干预，延缓铁沉积意义重大，对于有症

状且铁蛋白、转铁蛋白饱和度升高的患者应详

细追问病史；（2）肝脏MRI为该病首选无创检

查手段；（3）肝脏活检只能发现存在铁沉积，
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图 2   腹腔增强 MRI“黑肝白脾”图 1   腹部增强 CT

图 3   肝组织 HE 染
色涂片   

图 4   肝组织普鲁
士蓝染色涂片
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无法明确继发性或是原发性，唯有基因检测可

以确诊；（4）结合患者情况选用合适的疗法。
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