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粒细胞达 0
.

80
,

64 个月后死于白血病
。

例 2
,

7 岁
,

系例 1 胞弟
。

因轻度贫血及鼻颇和

拇指畸形于 1 9 9 1 年 4 月 5 日前来就诊
。

体检
:

头围

5 c3 m
,

体重 16
·

5
,

身高 10 cI m
。

全身皮肤多褐色素

斑
,

特别以胸腹部及双下肢为甚
。

浅表淋巴结及肝

脾未及
。

舌面粘膜皱裂如老人额纹
。

左手拇指缺如
,

右拇指细小无功能
。

生殖器发育不良
。

实验室检查
:

H b g o g / L
,

W BC 3
.

2 X l o ,

/ L
,

P L t 4 3 X l o , / L
,

骨髓

象
:

有核细胞增生低下
,

粒。
.

37
,

红 0
.

33
。

红系部分

呈巨幼样变
。

巨核细胞 2 只 /片
,

血小板罕见
。

片中

多见破碎细胞
。

x 线检查
:

蝶鞍最大前后径。
.

sc m
,

深径 o
.

65
c m

。

右拇指指骨
、

手掌舟状骨
,

足第三楔

骨缺如
,

左拇指指骨及第一掌骨发育不良
。

染色体

检查
:

核型 4 6x y
,

有染色体断裂
,

无其他畸变
。

B 超

示双肾正常
。

治疗随访
:

给予丙酸翠丸酮和中药治疗
。

最初

半年内每月鼻蛆 1一 3 次
,

半年后未再鼻蛆
。

96 年 4

月 2 6 号 复检外周 血象
:

H b 1 31 g / L
,

w B c 3
.

6 火

1护 / L
,

P tL 71 X l护 / L
。

骨髓象
:

增生活跃
,

红系部

分呈巨幼样变
。

中幼粒细胞核染色质疏松
,

胞浆颗

粒不匀
,

呈浆老核幼
。

经 5 年雄激素治疗
,

胡须和阴

毛 已如成人
,

阴茎发育亦趋正常
。

但肇丸小如樱桃
,

阴毛分布如女性
。

皮肤褐色素沉着 H’: 变
。

家族调查
:

其父系无先天畸形及造血系统异

常
。

母系中母亲无先天畸形及造血系统异常
。

染色体

检查
,

核型 4 6X X
,

未见异常
,

其小姨右拇指并指畸

形
,

核型 4 6x
x ,

有断裂现象
。

2 讨论

F A 的典型先天性畸形包括身材矮小
,

皮肤色

素沉着
,

拇指指骨畸形
,

小头畸形
,

眼裂小
,

斜视
,

性腺发育不 良
,

肾脏畸形
,

蝶窝浅小
,

智力低及染

色体异常等
。

但多数病人仅伴一种或几种先天畸形
。

本文 2 例均有色素沉着
,

指掌骨畸形
,

性腺发育不

良及眼裂小等先天畸形
。

F A 是一种常染色体隐性遗传疾病
,

常呈家族

性
,

有人报道 82 例患者中 62 例有家族史
,

从属 30

个家庭川
。

我们查阅了近 15 年来国内 32 例 F A 患

者有家族史者 11 例
,

从属 5 个家庭
。

本文 2 例为同

胞兄弟
,

虽然其父 母非近亲婚配
,

亦无 F A 的临床

表现
,

但其小姨有拇指并指畸形
,

而且
,

其与例 2

的染色体检查均系有断裂等异常
。

提示本文 2 例有

家庭的内在联系
。

1 9 27 年 F an co in 首 先报 道了一家三 兄弟患

F A
,

国内 1 9 6 3 年严氏报道了第一例 F A
。

F A 患者

并发 白血病首见于 一9 5 5 年 e
o w d e l l 的报道 [ 3〕 。

虽

然
,

理论上 F A 的白血病发生率较高闭
,

但尚未发

现国内有类似报道
。
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