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成人型高雪氏病 ( G a u c h e r d i s e a s e )一例报告

程志海
.

张全周 孙文兵 (第三军医大学西南医院肝胆外科 ) 6 3。。 3 8

高雪氏病十分罕见
,

我院近 巧年只遇到一例
,

现

报告如下
:

患者 男
,

3 8岁
。

因发现左上腹部包块伴局部不适

1月余
,

于 1 9 9。年 g月 13 日入院
。

平时身体健康
,

家族 中

无类似患者
.

查体
:

发育正常
,

营养中等
,

皮肤正常
,

全身浅表淋

巴结不大
.

心肺 (一 )
,

肝脏未触及
,

脾肋下 sc m
,

质中
,

无

触痛
,

活动度好
。

血白细胞正常
,

H b 1 00 只 /L
,

P L T 60 又

10
,

/ L
。

肝
、

肾功能
、

H sB A g
、

免疫球蛋白均正常
.

脂浊度

+
,

T C H 3
.

8 6 m m
o

l / L
,

T G 2 4 s m m o
l / L

。

骨髓检查呈

增生现象
,

粒系轻度左移
。

双股骨摄片 ( 一 )
,

B 超及 C T

检查均提示脾大
,

脾多发性占位
。

诊断为脾肿瘤
,

行脾

切除术
。

术中见脾脏约 2 5 e m x l s e m x l s e m
,

色暗红
、

质

中
,

未触及肿块
,

脾门淋巴结不大
。

肝脏颜色鲜红
,

质软

无结节
。

脾脏病理检查
:

脾切面呈暗红色
,

内有多量灰
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白色结节 (1
.

。~ 2
.

c6 m )
,

切片结节为巢状排列的高雪

氏细胞
,

P A S 反应
:

胞浆呈强 阳性反应
,

酸性磷酸酶反

应呈强阳性
,

G记 m sa 染色 ( 一 )
。

结节周围脾窦显著扩

张
、

充血
,

诊断为高雪氏病
。

术后恢复顺利
,

术后一周得

查 H b 为 1 5 19 /L
,

P L T 2 5 2 又 1 0
,

/L
。

讨论

高雪氏病是一种先天性
、

家族性类脂质代谢障碍

性疾病
。

由于 卜葡萄糖脑普酶缺乏
,

致使异常量的脑昔

脂贮积在网状内皮细胞或其它组织中
,

临床上出现肝

脾肿大
,

脾功能亢进
、

神经系统及骨骼等病变
。

杨士元
` , ’

统计国内 1 9 4 8一 1 9 8 1年 间仅 46 例报告
,

此后仅见零星

病例
。

本病绝大多数发生在儿童和青少年中
,

成人 中极

少见
.

诊断本病的主要依据是从骨髓
、

肝
、

脾及淋 巴结

组织中找到 G au ch er 细胞
;
测定血浆 中卜葡萄糖昔脂

浓度及酸性磷酸酶活力也有助于诊断
` , , ,

但应与 iN
e -

ma
n n 一

P ie k 氏病及 eS
a 一

b l u e H i
s t i o e y t o s

i
s

相鉴别
。

本例

还发现 T G 增高
,

尤其表现突出的脾脏呈多发性占位病

变
,

B 超为低 回声
,

c T 呈低密度 ( c T 值 33 ~ 45 H U )肿

块
,

肉眼见肿块呈灰白色
,

圆形或椭圆形
.

高雪氏病在

脾脏的这种表现 尚未见类似报道
,

难以与脾脏肿瘤相

鉴别
。

本病至今没有满意的疗法
,

多采用脾切除来治疗

脾大引起的症状或脾功能亢进
.

R aP eP p or t `”
采取骨髓

移植来治疗本病
,

具有一定疗效
,

但仍不能根治本病
。

据报道本病婴儿型预后较差
,

成人型预后较好
。

本病行

脾切除近期效果满意
,

但仍需长期随访
。
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