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成人遗传性骨髓衰竭综合征异基因造血干细胞移植供者相关基因筛选的意义及疗效

分析
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　　［摘要］　目的　探讨异基因造血干细胞移植（ａｌｌｏｇｅｎｅｉｃｈｅｍａｔｏｐｏｉｅｔｉｃｓｔｅｍｃｅｌｌｔｒａｎｓｐｌａｎｔａｔｉｏｎ，ａｌｌｏ
ＨＳＣＴ）供者骨髓衰竭基因筛选对成人遗传性骨髓衰竭综合征（ｉｎｈｅｒｉｔｅｄｂｏｎｅｍａｒｒｏｗｆａｉｌｕｒｅｓｙｎｄｒｏｍｅｓ，
ＩＢＭＦＳ）疗效的影响。方法　收集本院２０１４年７月至２０１９年２月行ａｌｌｏＨＳＣＴ的６５例成人骨髓衰竭综
合征（ｂｏｎｅｍａｒｒｏｗｆａｉｌｕｒｅｓｙｎｄｒｏｍｅｓ，ＢＭＦＳ）患者资料，根据骨髓衰竭基因检测结果，阳性者为ＩＢＭＦＳ；阴
性者为获得性骨髓衰竭综合征（ａｃｑｕｉｒｅｄｂｏｎｅｍａｒｒｏｗｆａｉｌｕｒｅｓｙｎｄｒｏｍｅｓ，ＡＢＭＦＳ）。ＩＢＭＦＳ患者的移植供
者依据骨髓衰竭基因检测结果进行选择，ＡＢＭＦＳ患者根据配型情况分别选择同胞间ＨＬＡ全相合供者、
非血缘供者或 ＨＬＡ单倍体相合亲缘供者，观察患者造血重建、移植相关并发症及总生存等情况。结果
　６５例ＢＭＦＳ患者中有５例（７．７％）骨髓衰竭基因检测阳性，诊断为ＩＢＭＦＳ。其中３例因亲缘供者检测
出造血衰竭基因更换为非血缘供者，另外２例选择健康亲缘供者进行移植。ＩＢＭＦＳ患者在供者造血植
入、急慢性移植物抗宿主病、发热、巨细胞病毒感染等方面与 ＡＢＭＦＳ患者无显著差别。随访至２０１９年
９月，５例ＩＢＭＦＳ患者均生存，６０例 ＡＢＭＦＳ患者５８例存活。结论　成人 ＩＢＭＦＳ骨髓衰竭基因检测筛
选健康供者行ａｌｌｏＨＳＣＴ可达到ＡＢＭＦＳ患者相同的移植疗效。
　　［关键词］　 骨髓衰竭基因；遗传性骨髓衰竭综合征；造血干细胞移植；成人
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　　骨髓衰竭综合征（ｂｏｎｅｍａｒｒｏｗｆａｉｌｕｒｅｓｙｎｄｒｏｍｅ，
ＢＭＦＳ）是一组由造血干细胞功能衰竭所导致的一系或
多系血细胞生成减少或功能衰竭的疾病，临床多表现

为外周血全血细胞减少［１－３］。ＢＭＦＳ包括获得性骨髓
衰竭（ａｃｑｕｉｒｅｄＢＭＦＳ，ＡＢＭＦＳ）和遗传性骨髓衰竭
（ｉｎｈｅｒｉｔｅｄＢＭＦＳ，ＩＢＭＦＳ）两大类，前者以成人为主，后
者儿童常见［４］。异基因造血干细胞移植（ａｌｌｏｇｅｎｅｉｃ
ｈｅｍａｔｏｐｏｉｅｔｉｃｓｔｅｍｃｅｌｌｔｒａｎｓｐｌａｎｔａｔｉｏｎ，ａｌｌｏＨＳＣＴ）是治
疗ＢＭＦＳ的重要方法［５］。同胞、父母、子女等亲缘供者

是ａｌｌｏＨＳＣＴ干细胞的重要来源。由于成人 ＢＭＦＳ以
获得性为主，遗传性ＢＭＦＳ比较罕见，移植前供受者骨
髓衰竭基因检测往往被忽视，由此可能导致植入失败

或植入不良的严重后果［６］。本研究就本中心近４年行
ａｌｌｏＨＳＣＴ成人ＢＭＦＳ患者造血衰竭基因检测情况及
移植治疗转归进行总结，为成人 ＩＢＭＦＳａｌｌｏＨＳＣＴ治
疗提供临床经验。

１　资料与方法

１．１　病例资料
　　收集本院２０１４年７月至２０１９年２月６５例成人
ＢＭＦＳ行异基因造血干细胞移植患者资料，通过骨髓

衰竭基因检测筛选出 ５例 ＩＢＭＦＳ患者。其中，１例
２０１４年１月外院诊断为重型再生障碍性贫血（ａｐｌａｓｔｉｃ
ａｎｅｍｉａ，ＳＡＡ），行母供女 ＨＬＡ８／１０相合造血干细胞移
植术，供者造血完全植入，半年后出现血象及植入指标

下降，考虑迟发型植入失败，入我院后行患者及其父母

遗传性骨髓衰竭基因检查发现 ＦＡＮＣＩ基因突变，诊断
为范可尼贫血；３例诊断为再生障碍性贫血；１例诊断为
骨髓增生异常综合征难治性贫血（ｍｙｅｌｏｄｙｓｐｌａｓｔｉｃｓｙｎ
ｄｒｏｍｅｓｒｅｆｒａｃｔｏｒｙａｎｅｍｉａ，ＭＤＳＲＡ）。全外显子检测分别
显示ＴＥＲＴ、ＫＩＦ２３、ＰＡＲＮ、ＷＡＳ、ＳＬＸ４基因突变，５例分
别修正诊断为先天性中性粒细胞减少、先天性角化不

良、先天性纯红细胞再生障碍性贫血和范可尼贫血或伴

先天性角化不良。ＩＢＭＦＳ的诊断依据完整病史、临床表
现和相应的实验室检查与基因检测［７－９］。患者一般情

况、受累造血衰竭基因见表１。６０例ＡＢＭＦＳ中，４８例诊
断重型再生障碍性贫血，１例阵发性睡眠性血红蛋白尿
（ｐａｒｏｘｙｓｍａｌｎｏｃｔｕｒｎａｌｈｅｍｏｇｌｏｂｉｎｕｒｉａ，ＰＮＨ），３例诊断
ＭＤＳ多系病态造血（ｍｙｅｌｏｄｙｓｐｌａｓｔｉｃｓｙｎｄｒｏｍｅｏｆｍｕｌｔｉ
ｌｉｎｅａｇｅｄｙｓｐｌａｓｉａ，ＭＤＳＭＬＤ），８例诊断 ＭＤＳ难治性贫
血伴原始细胞增多（ｍｙｅｌｏｄｙｓｐｌａｓｔｉｃｓｙｎｄｒｏｍｅｒｅｆｒａｃｔｏｒｙ
ａｎｅｍｉａｗｉｔｈｅｘｃｅｓｓｂｌａｓｔｓ，ＭＤＳＲＡＥＢ）。

表１　５例成人ＩＢＭＦＳ患者基本情况

病例 性别 年龄／岁 疾病　　 杂合／纯合 受累基因　　

１ 女 ２１ 范可尼贫血 纯合 ＦＡＮＣＩ：ｃ．２８６Ｇ＞Ａｐ．Ｅ９６Ｋ

２ 男 ４０ 先天性中性粒细胞减少 纯合 ＷＡＳ：ｃ．１３７８Ｃ＞Ｔｐ．Ｐ４６０Ｓ

３ 男 ３１ 先天性纯红细胞再生障碍性贫血 杂合 ＫＩＦ２３：ｃ．１４８８Ｃ＞Ａｐ．Ｄ４９６Ｅ

４ 女 ２１ 先天性角化不良 杂合 ＴＥＲＴ：ｃ．１１３８Ｃ＞Ｔｐ．Ｐ３８０Ｓ

５ 男 ３７ 范可尼贫血伴 ＰＡＲＮ：ｃ．６５９Ａ＞Ｃｐ．Ｋ２２０Ｔ

先天性角化不良 杂合 ＳＬＸ４：ｃ．１４５７Ｇ＞Ａｐ．Ｒ４８６Ｈ
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１．２　造血干细胞移植
１．２．１　供者选择　　６５例患者均行异基因造血干细
胞移植。６０例 ＡＢＭＦＳ患者中，１３例行非血缘关系
ＨＬＡ全相合造血干细胞移植（ＵＭＤＨＳＣＴ），１１例行同
胞间ＨＬＡ全相合造血干细胞移植（ＳＭＤＨＳＣＴ），４６例
行亲缘间 ＨＬＡ单倍体相合造血干细胞移植（ｈａｐｌｏ
ＨＳＣＴ）。５例ＩＢＭＦＳ患者中，３例行 ＵＭＤＨＳＣＴ，２例
行亲缘间ｈａｐｌｏＨＳＣＴ（供者造血衰竭基因检测正常）。
１．２．２　移植方案　　临床表现以ＰＮＨ、ＭＤＳ为主要表
现的患者予以ＢＵ＋ＣＹ＋ＡＴＧ方案（白消安０．８ｍｇ／ｋｇ，
ｑ６ｈ×４ｄ，环磷酰胺６０ｍｇ／ｋｇ×２ｄ，抗人胸腺免疫球蛋
白ＡＴＧＧ：２．５ｍｇ／ｋｇ×４ｄ）预处理［１０］；临床表现以再

生障碍性贫血为主要表现的患者予以ＦＡＣ方案（氟达
拉滨３０ｍｇ／ｍ２×５ｄ，环磷酰胺４５ｍｇ／ｋｇ×２ｄ，抗人胸
腺免疫球蛋白ＡＴＧＧ：２．５ｍｇ／ｋｇ×４ｄ）预处理［１１］。

１．２．３　干细胞输注　　６５例患者中，１６例采用外周
血造血干细胞移植，输注外周血单个核细胞（ＭＮＣ）中
位数６．２５（３．８～１６．７）×１０８／ｋｇ，ＣＤ３４＋细胞中位数４．１
（２．２～８．３）×１０６／ｋｇ；４９例采用外周血联合骨髓移植，
输注外周血ＭＮＣ中位数５．４（３．２～１３．５）×１０８／ｋｇ，骨
髓有核细胞中位数３．６（１．８～７．９）×１０８／ｋｇ，ＣＤ３４＋细
胞中位数２．３（１．１～５．１）×１０６／ｋｇ。所有患者回输干
细胞后４８～７２ｈ皮下注射重组人粒细胞刺激因子５～
１０μｇ·ｋｇ－１·ｄ－１至造血重建，移植＋７ｄ开始皮下注射重
组人血小板生成素（ＴＰＯ），剂量为３００Ｕ·ｋｇ－１·ｄ－１，
连续应用１４ｄ，或用药至血小板计数升至５０×１０９／Ｌ时
停用。

１．２．４　移植物抗宿主病（ｇｒａｆｔｖｅｒｓｕｓｈｏｓｔｄｉｓｅａｓｅ，ＧＶＨＤ）
防治　　ｈａｐｌｏＨＳＣＴ采用短程他克莫司（ＦＫ５０６）＋甲
氨蝶呤（ＭＴＸ）＋吗替麦考酚酯（ＭＭＦ）方案［１２］：ＦＫ５０６
从 －７ｄ开始，０．０３ｍｇ·ｋｇ－１·ｄ－１持续静滴２４ｈ，造
血重建后改为环孢素注射液２．５ｍｇ·ｋｇ－１·ｄ－１持续
静滴２４ｈ，肠道功能恢复后换成口服 ５ｍｇ／ｋｇ，ｑ１２ｈ；
ＭＴＸ：＋１ｄ１５ｍｇ／ｍ２，＋３、＋６、＋１１ｄ１０ｍｇ／ｍ２；ＭＭＦ
－７ｄ开始，按总量 ６００ｍｇ·ｍ－２·ｄ－１，分 ２次服用，
＋９０ｄ减量，逐渐减停。ＳＭＤＨＳＣＴ采用环孢素（ＣｓＡ）＋
ＭＴＸ＋ＭＭＦ预防ＧＶＨＤ，ＣｓＡ２．５ｍｇ·ｋｇ－１·ｄ－１从－１ｄ
开始，２４ｈ持续静滴，造血重建后改为口服按静脉加倍
剂量；ＭＴＸ＋１、＋３、＋６ｄ使用，ＵＭＤＨＳＣＴ需在＋１１ｄ增加
１剂ＭＴＸ治疗；ＭＭＦ０１ｄ开始，剂量同上，＋３０ｄ后减量
停药。若出现急性ＧＶＨＤ，予以甲强龙２ｍｇ·ｋｇ－１·ｄ－１

冲击治疗，甲强龙治疗无效，可使用 ＣＤ２５单抗、芦可
替尼、间充质干细胞、西罗莫司等药物治疗。患者移植

基本信息见表２。

表２　成人ＢＭＦＳ患者造血干细胞移植基本信息

临床特征 ＩＢＭＦＳ（ｎ＝５） ＡＢＭＦＳ（ｎ＝６０）
年龄／岁 ３０（２１～４０） ３２（１８～４９）
性别［例（％）］
　男 ３（６０．０） ３７（６１．７）
　女 ２（４０．０） ２３（３８．３）
供者选择［例（％）］
　ＵＭＤＨＳＣＴ ３（６０．０） １３（２１．７）
　ＳＭＤＨＳＣＴ ０（０．０） １１（１８．３）
　ｈａｐｌｏＨＳＣＴ ２（４０．０） ３６（６０．０）
预处理方案［例（％）］
　ＢＵ＋ＣＹ＋ＡＴＧ ３（６０．０） １２（２０．０）
　ＦＡＣ ２（４０．０） ４８（８０．０）
干细胞输注［例（％）］
　外周血 ３（６０．０） １３（２１．７）
　外周血＋骨髓 ２（４０．０） ４７（７８．３）
ＧＶＨＤ预防方案
　ＣｓＡ＋ＭＴＸ＋ＭＭＦ ３（６０．０） ２４（４０．０）
　ＦＫ５０６＋ＭＴＸ＋ＭＭＦ ２（４０．０） ３６（６０．０）

１．３　随访
　　随访至２０１９年９月，移植后３个月内每周复查血
常规、肝肾功、ＦＫ５０６／ＣｓＡ浓度，移植后６个月内每月
复查骨髓穿刺活检术，植入指标包括性染色体、供受者

嵌合度（ＳＴＲ）、免疫功能检测。移植后 ６个月至 １年
每２个月复查以上指标。移植后１年以上每３个月进
行以上指标检测。

１．４　统计学分析
　　采用ＳＰＳＳ１９．０统计软件进行分析。时间用中位
数表示，并发症发生情况用例（％）表示，组间比较采
用χ２检验，ＫａｐｌａｎＭｅｉｅｒ生存分析比较两组生存率差
异。Ｐ＜０．０５表示差异具有统计学意义。

２　结果

２．１　成人ＢＭＦＳ发病情况分析
　　本中心４年接受 ａｌｌｏＨＳＣＴ且行造血衰竭基因检
测的成人 ＢＭＦＳ患者共 ６５例。其中，ＩＢＭＦＳ５例，占
ＢＭＦＳ的７．７％。６０例ＡＢＭＦＳ患者亲缘供者造血衰竭
基因筛查均未发现阳性病例；５例 ＩＢＭＦＳ患者亲缘供
者中３例发现造血衰竭基因。
２．２　造血重建
　　６４例患者顺利造血重建，１例ＡＢＭＦＳ患者移植后
＋８ｄ因感染性休克死亡。中性粒细胞恢复中位时间
１９（１３～２７）ｄ，血小板重建中位时间 ２１（１４～３８）ｄ，
６４例患者为１００％供者植入。
２．３　移植后并发症
２．３．１　移植物抗宿主病（ＧＶＨＤ）　　６０例 ＡＢＭＦＳ
患者中９例患者发生Ⅱ度以上急性 ＧＶＨＤ（表 ３），包
括皮疹、腹泻、肝功损害、血尿、恶心、呕吐、消化道出血

等，予以甲强龙 ２ｍｇ·ｋｇ－１·ｄ－１治疗后 ７例好转，
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１例因Ⅳ度 ＧＶＨＤ合并肺部感染于移植＋８９ｄ死亡，
１例泼尼松减停过程中再次出现急性 ＧＶＨＤ相关症
状，分别换用西罗莫司和芦可替尼后症状缓解。１５例
患者发生慢性ＧＶＨＤ，４例表现为局限型慢性 ＧＶＨＤ，
局部药物治疗后好转；１１例为广泛型慢性 ＧＶＨＤ，予
以泼尼松＋环孢素治疗，４例症状控制，７例控制不佳，
分别换用西罗莫司、伊马替尼、芦可替尼、间充质干细

胞等治疗，得到有效控制。５例 ＩＢＭＦＳ患者中２例出
现Ⅱ度急性ＧＶＨＤ（表３），１例以皮肤为主要表现，１例
皮疹伴腹泻，予以甲强龙２ｍｇ·ｋｇ－１·ｄ－１冲击治疗后
好转；２例患者发生慢性 ＧＶＨＤ，１例为局限型 ＧＶＨＤ，
１例为广泛型ＧＶＨＤ，予以泼尼松＋环孢素治疗后好转。
２．３．２　感染　　６０例ＡＢＭＦＳ患者中４１例出现发热
（表３），先后给予亚胺培南／西司他丁、万古霉素、米卡
芬净、伏立康唑抗感染治疗，１例在移植＋８ｄ，因为耐
碳青霉烯肺炎克雷伯菌感染，并发感染性休克死亡。

其他患者抗感染治疗后发热得到控制。２８例出现巨
细胞病毒血症、１２例出现 ＢＫ病毒血症，其中，５例合
并出血性膀胱炎，予以抗病毒、静脉丙种球蛋白、碱化

尿液等处理恢复正常。５例ＩＢＭＦＳ患者中４例出现发
热（表３），抗感染治疗后体温均恢复正常。２例出现
巨细胞病毒感染，予以抗病毒药物、静脉丙种球蛋白治

疗后巨细胞病毒拷贝数降至正常。

表３　成人ＢＭＦＳ患者造血干细胞移植主要结果比较
项目 ＩＢＭＦＳ（ｎ＝５） ＡＢＭＦＳ（ｎ＝６０） Ｐ值

中性粒细胞重建／ｄ １８（１４～２４） ２０（１３～２７） ０．４２
血小板重建／ｄ ２２（１４～３８） ２０（１４～３５） ０．３８

Ⅱ～Ⅳ度急性ＧＶＨＤ［例（％）］ ０．１２
　Ⅱ度急性ＧＶＨＤ ２（４０．０） ７（１１．７）
　Ⅲ～Ⅳ急性ＧＶＨＤ ０（０．０） ２（３．３）
慢性ＧＶＨＤ［例（％）］ ０．２５
　局限型慢性ＧＶＨＤ １（２０．０） ４（６．７）
　广泛型慢性ＧＶＨＤ １（２０．０） １１（１８．３）
发热［例（％）］ ４（８０．０） ４１（６８．３） ０．１９
巨细胞病毒感染［例（％）］ ２（４０．０） ２８（４６．７） ０．３７
生存［例（％）］ ５（１００．０） ５８（９６．７） ０．５２

２．４　转归
　　随访至 ２０１９年 ９月，６０例 ＡＢＭＦＳ患者 ５８例存
活，供者造血１００％植入。其中，３例患者仍有局限型
慢性ＧＶＨＤ表现，免疫抑制剂在减量维持过程中。
５例ＩＢＭＦＳ患者均无病存活，供者造血１００％植入，造
血重建后复查骨髓衰竭基因未见相关基因突变。

３　讨论

　　ＩＢＭＦＳ由骨髓造血干细胞增殖、分化障碍及造血
微环境异常所致，是以骨髓衰竭、癌症倾向及先天畸形

为表现的一组疾病。常见 ＩＢＭＦＳ包括以全血细胞减

少为主要表现的综合征，如范可尼贫血（ＦＡ）、先天性
角化不良（ＤＣ）、严重的中性粒细胞减少（ＳＣＮ）、
ＳｈｗａｃｈｍａｎＤｉａｍｏｄ综合征（先天性中性粒细胞减少伴
胰腺功能不全综合征，ＳＤＳ），也包括以单系血细胞减
少为主要表现的疾病，如先天性巨核细胞性发育不良

血小板减少（ＣＡＭＴ）、伴桡骨缺失的血小板减少症
（ＴＡＲ）、先天性纯红细胞再生障碍性贫血（ＤＢＡ）［１３］。
ＩＢＭＦＳ是异基因造血干细胞移植的绝对适应证，国外
多家移植中心联合进行了数百例 ＩＢＭＦＳ的造血干细
胞移植治疗，取得了令人满意的临床疗效［１４－１５］。在儿

童骨髓衰竭综合征中，ＩＢＭＦＳ约占 ２０％，移植前供受
者造血衰竭基因检测成为临床共识。成人骨髓衰竭综

合征中ＩＢＭＦＳ的发病率如何？在移植过程中需要注
意什么问题？目前，仅在美国范可尼贫血二次移植多

中心回顾性研究中见到相关亚组分析，８１例第１次移
植失败的患者中有５例年龄大于２１岁，这５例患者第
１次移植均采用亲缘供者，但供者并未进行造血衰竭
基因相关检查［６］。

　　本组６５例成人 ＢＭＦＳ行异基因造血干细胞移植
且行骨髓衰竭基因检测患者筛选出５例骨髓衰竭基因
检测阳性，诊断 ＩＢＭＦＳ患者，占比 ７．７％。由此可见，
ＩＢＭＦＳ在成人骨髓衰竭综合征中所占比例并不算低，
应该引起临床足够重视。进一步分析发现５例患者中
３例患者的亲缘供者也存在造血衰竭基因突变，其中
１例患者在母供女 ＨＬＡ单倍体造血干细胞移植后半
年再次出现造血衰竭综合征表现，造血衰竭基因检测

发现患者与其母亲（供者）均存在ＦＡＮＣＩ：ｃ基因突变，
后更换为非血缘 ＨＬＡ全相合供者，达到稳定造血植
入。因此，对于成人ＢＭＦＳ行ａｌｌｏＨＳＣＴ有两个问题需
要引起临床重视：①ＩＢＭＦＳ的诊断与鉴别诊断。成人
ＩＢＭＦＳ容易被误诊为ＡＢＭＦＳ，需进行造血衰竭基因检
测进行鉴别。近年来，二代测序技术迅速发展，具有高

效、灵敏、特异的优点，为遗传性疾病诊断及鉴别诊断

带来巨大的突破。其检测方法是提取送检标本中基因

组ＤＮＡ，分析相关遗传基因蛋白质编码区域以及外显
旁侧内含子区的点突变和短片段插入／缺失突变，对目
的基因序列采用脱氧核糖核酸测序方法检测突变位

点。此二代测序技术目标基因覆盖率及准确率高，有

助于 ＩＢＭＦＳ的诊断和鉴别诊断［１６］。②ＩＢＭＦＳ造血干
细胞移植供者选择，同胞间全相合供者仍是最佳选择，

但由于ＩＢＭＦＳ这类疾病发病年龄跨度大，特异性强，
确诊患者的亲属可能为携带者，或者是尚未发病的患

者，因此，如果选择亲缘间供者，无论全相合或者单倍

体供者，均需要完善供者造血衰竭基因的检查，避免移

植后再次出现 ＩＢＭＦＳ。如供者为 ＩＢＭＦＳ携带者或诊
断ＩＢＭＦＳ，均不能作为移植供者［１７］。因ＩＢＭＦＳ为遗传

３３７１　ｈｔｔｐ：／／ａａｍｍｔ．ｔｍｍｕ．ｅｄｕ．ｃｎ　　 　　　　　　第三军医大学学报，２０２０，４２（１７）



性疾病，亲缘间相似疾病患者概率大，从而减少了供者

的选择范围。对于ＩＢＭＦＳ患者，造血干细胞移植供者
的另一重要来源为骨髓库。我中心 ５例 ＩＢＭＦＳ患者
中３例因亲缘间供者为 ＩＢＭＦＳ携带者或确诊患者，选
择进行了非血缘关系ＨＬＡ全相合造血干细胞移植术；
另２例患者亲缘间供者检测骨髓衰竭基因正常，选择了
ＨＬＡｈａｐｌｏＨＣＳＴ。虽然非血缘关系供者ＩＢＭＦＳ可能性
较小，但为避免移植后出现ＩＢＭＦＳ，在条件允许的情况
下增加非血缘供者骨髓衰竭基因检查也是有必要的。

　　本研究还探讨了成人ＡＢＭＦＳ和ＩＢＭＦＳ移植转归
情况。虽然 ＩＢＭＦＳ与 ＡＢＭＦＳ患者例数相差较大
（５例 ｖｓ６０例），但结果显示只要 ＩＢＭＦＳ选择合适的
供者，其移植疗效完全可以达到 ＡＢＭＦＳ患者相似水
平，供者造血植入、急慢性 ＧＶＨＤ、感染发生率均无显
著差别。ＩＢＭＦＳ患者在移植过程中，除仔细评估供受
者造血衰竭基因外，移植预处理方案、ＧＶＨＤ预防方
案、干细胞数量等也无特殊要求。

　　总之，成人 ＩＢＭＦＳ应该引起临床高度关注，ａｌｌｏ
ＨＳＣＴ过程中需对亲缘供者进行骨髓衰竭基因检测。
ＩＢＭＦＳ选择骨髓衰竭基因阴性健康供者行 ａｌｌｏＨＳＣＴ
可达到ＡＢＭＦＳ患者移植相同疗效。
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ｒｏｗｆａｉｌｕｒｅｓｙｎｄｒｏｍｅｓ［Ｊ］．ＧｅｎｅｔＭｅｄ，２０１７，１９（７）：７９６－
８０２．ＤＯＩ：１０．１０３８／ｇｉｍ．２０１６．１９７．

［１７］ＡＬＴＥＲＢＰ．Ｉｎｈｅｒｉｔｅｄｂｏｎｅｍａｒｒｏｗｆａｉｌｕｒｅｓｙｎｄｒｏｍｅｓ：ｃｏｎ
ｓｉｄｅｒａｔｉｏｎｓｐｒｅａｎｄｐｏｓｔｔｒａｎｓｐｌａｎｔ［Ｊ］．Ｂｌｏｏｄ，２０１７，１３０
（２１）：２２５７－２２６４．ＤＯＩ：１０．１１８２／ｂｌｏｏｄ２０１７０５７８１７９９．

（收稿：２０２００６１０；修回：２０２００７１６）

（编辑　汪勤俭）
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