
重庆医科大学学报 2007年第 32卷第9期 (Journal of Chongqing Medical University 2007．Vo1．32 No．9) 

短掌I报道 文章编号：0253—3626(2007)09—0996—01 

遗传性椭圆形红细胞增多症伴轻型 13-J~'t'海贫血 1例 

宪 莹，于 洁 ，徐 酉华 

(重庆医科大学附属儿童医院血液科，重庆 400014) 

【中国图书分类法分类号】R556．61 【文献标识码】B 【收稿日期】2007-01-08 

1 病例资料 

患儿，男，9岁 2月 ，重庆籍，因发现面色苍黄 6 年入院。 

查体：重度贫血貌 ，巩膜轻度黄疸，浅表淋巴结无肿大，心界 

向左轻度扩大，可闻及收缩期杂音 Ⅱ一Ⅲ级，肺 (一)，腹软，肝 

肋下 3cm，剑下 7cm，质中，脾肋下 12．5cm，质中偏硬。血常 

规：RBC2．38×10 0VL，nb44g／L，WBC2．4×109／L，PLT84×109／L， 

MCV70．8fl，MCH18．5pg，MCHC262g／L，RC0．03，有核 红细胞 

3／100WBC；血涂片：椭圆形红细胞 38．3％。骨髓红系统增生明 

显活跃，成熟红细胞大小不均，其中椭圆形红细胞达33％。总 

胆红素：47．5 mol／L，直接胆红素 ：18．1 mol／L。HbF5．0％， 

HbA2 6．4％，Hb电泳无异常 Hb，B地中海贫血基因检测 ：B 

珠蛋白基因密码子 41～42(1TI℃T)突变。红细胞渗透脆性增 

加。Coomb’s试验(一)，G6PD基因分析无异常。X线：心影增 

大。患儿母亲：轻度贫血貌 ，脾脏肋下刚触及，血常规 ：RBC 

4．44×10。VL，Hb93g／L，WBC4．0×109／L，PLT125×109／L。MCV 

73．4n，MCH20．9pg，MCHC285g／L，RC0．022；血涂片：椭圆形 

红细胞 10L3％，靶形红细胞 5．7％。HbF1．5％，HbA2 5．1％，Hb 

电泳无异常 Hb，B珠蛋白基因密码子 41～42(1TI℃T)突变。 

红细胞渗透脆性正常。患儿父亲血常规 、HbF、Hb电泳、红细 

胞渗透脆性及 B地中海贫血基因检测均正常。患儿诊断： 

(1)轻型 B一地中海贫血。(2)遗传性椭圆形红细胞增多症。 

(3)贫血性心脏病。予输血、对症治疗 17天后行脾切除术，术 

后贫血症状明显改善 ，血常规：RBC4．99×lO~2／L，Hbl00g／L， 

WBC4．3×109／L，PLT229×109／L，MCV62．6n，MCH20pg，MCHC 

320g／L，RC0．014。 

2 讨 论 

地中海贫血是由于珠蛋白基因缺陷引起血红蛋白组 

分异常的一种慢性遗传性溶血性贫血。该病为常染色体隐性 

遗传，发病有明显地区性 ，重庆为高发区。本病例为重庆籍患 

儿，起病较早，呈慢性经过 ，有小细胞低色素贫血及网织红细 
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胞轻度增加 ，HbF、HbA2轻度增加 ，B珠蛋 白基因密码子 

41～42(1TI℃T)突变 ，其母亲也为 B一地中海贫血轻型患者 ， 

故诊断轻型 B地中海贫血明确。但其重度贫血，肝、脾肿大 

极明显，不能用轻型 B地中海贫血完全解释，尚有脾机能亢 

进表现，故考虑有其他因素存在。 

遗传性椭圆形红细胞增多症是以外周血椭圆形红细胞 

增多为特征的一种慢性遗传性溶血性疾病。该病多为常染色 

体显性遗传。发病率：国外报道 0．02％～0．055％，国内目前无 

准确统计，仅见散在报道。它是由于红细胞膜骨架蛋白缺陷 

导致红细胞膜稳定性下降 ，脆性增加，形成椭圆形红细胞而 

发生溶血。临床表现各异，轻重不一，有的仅有红细胞椭圆形 

改变；有的仅有轻度溶血 ；只有 10％～15％的病人表现明显溶 

血。地中海贫血患者可出现椭圆形红细胞少量增多，但不会 

超过 25％。本例患JL#F周血及骨髓椭圆形红细胞均大于 

25％，符合诊断标准【--，这是其贫血严重、肝脾明显肿大 、脾切 

除术后症状明显改善的原因。遗传性椭圆形红细胞增多症是 

少见疾病，同时合并其他类型血液病更是罕见，目前仅见几 

例报道 。本例患儿同时存在发病机理完全不同的两种慢性 

遗传性溶血性疾病，二者有何关联还需进一步研究，但值得 

临床医生注意的是凡遇到轻型地中海贫血患者，其贫血、脾 

脏肿大程度与病情不相符合时，需考虑是否合并其他血液疾 

病而应作相应检查。 
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