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 病例报告 CASE REPORT
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Abstract
A 53-year-old male patient with a history of 
chronic jaundice presented due to abdominal 
pain and aggravated jaundice. Seven members 
of his family had the same history of chronic 
jaundice. Iron metabolism testing and imaging 
examinations revealed that he had primary hae-
mochromatosis with acute biliary pancreatitis. 
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摘要
本院收治原发性肝血色病1例, 表现为慢性病
程, 自幼皮肤黏膜黄染, 家族中有7人出现类似

症状. 近期合并急性胆源性胰腺炎, 出现腹痛
和黄疸加重而就诊. 铁代谢及影像学等检查均
提示肝血色素病.  
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0  引言

血色病(hemochromatosis, HC)是北欧白人中

最常见的遗传性疾病, 其人群中的发病率可达

0.5%[1]. 在中国非常罕见, 中国自1957年发现血

色病以来, 到现在只确诊20多例. 血色病通常分

原发性血色病和继发性血色病两类. 原发性血

色病, 又称遗传性血色病, 是一种常染色体隐性

遗传病, 男性多见. 继发性血色病主要由于严重

的慢性贫血(重型β海洋性贫血和再生障碍性贫

血)长期大量输血(一般在输血100次以上)以后, 
造成体内铁贮积过多所致, 也有少数病例因多

年摄入大量药物性铁或饮食中的铁后发生. 

1  病例资料

男, 53岁, 汉族, 因反复上腹痛伴皮肤黏膜黄

染6 mo, 再发并加重2 d于2009-08-26拟诊“黄

疸待查(阻塞性黄疸); 胆囊炎”入院. 患者否

认“肝炎”病史, 否认外伤输血史. 自幼发现

皮肤黄、眼黄、尿黄, 因无明显不适, 未诊治. 
2009-02开始反复出现上腹痛, 同时皮肤黏膜黄

染明显加重. 入院体检: 体温(T): 37.2 ℃, 血压

(BP): 110/70 mmHg(1 mmHg = 0.133 kPa), 脉
搏(P): 84次/分, 呼吸(R): 18次/分. 消瘦, 神志恍

惚, 精神萎靡, 皮肤黏膜重度黄染, 呈暗黄绿色; 
未见色素沉着、皮疹、出血点; 未见肝掌和蜘

蛛痣. 颈下、腋下、腹股沟未触及肿大淋巴结. 
心肺未见异常. 腹平软, 中上腹压痛, Murphy征
(±), 无反跳痛. 肝肋下1 cm, 质软, 无触痛; 脾肋
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■背景资料
血色病(HC)是北
欧白人中最常见
的遗传性疾病, 其
人群中的发病率
可达0.5%. 遗传基
因位于 6号染色
体的短臂, 编码由
343个氨基酸残基
组成的HFE蛋白, 
HFE蛋白通过与转
铁蛋白受体(TfR)
结合形成复合物
抑制细胞对含铁
转运蛋白摄取 . 
HFE基因缺陷导致
HFE蛋白异常, 从
而影响其与TfR结
合, 进而对铁吸收
的反馈抑制作用
消失, 引起肠道铁
的过度吸收, 该病
在我国非常罕见.

■同行评议者
崔云甫, 教授, 哈
尔滨医科大学第
二附属医院普外
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下2 cm, 质中, 无触痛. 腹部移动性浊音阴性. 双
下肢无水肿. 入院后检查, 血象: 白细胞11.6×
109/L, 中性0.89, 淋巴0.07, 单核0.04, Hb 121.0 
g/L, 血小板231×109/L. 尿常规: 尿葡萄糖(-), 尿
酮体(+), 尿胆原(+++), 胆红素(+++). 大便常规

和隐血均为阴性. 肝功能: 总蛋白63 g/L, 白蛋

白44 g/L, 谷丙转氨酶56 IU/L, 谷草转氨酶88 
IU/L, 总胆红素(T-BiL)957.3 μmol/L, 直接胆红

素(D-BiL)560.0 µmol/L, 碱性磷酸酶189 IU/L, 
谷氨酰转肽酶617 IU/L, 总胆汁酸264 μmol/L. 
PT、APTT正常. 尿素氮、肌酐正常. 血淀粉酶

527 U/L. 血糖5.0 mmol/L, 糖化血红蛋白4.30%. 
AFP、CEA、CA-125、CA-724均正常, CA199 
159.2 U/L, 轻度升高. 乙型肝炎五项: 抗-HBs
阳性, 余均阴性; 甲、丙、丁、戊型肝炎病毒

标志物均阴性. 自身免疫肝病全套: 抗ENA抗

体、抗核抗体(ANA)、抗平滑肌抗体(SMA)、
抗肝肾微粒体抗体、抗肝溶质抗原Ⅰ型抗体、

抗可溶性肝抗原/肝胰抗原抗体、抗线粒体抗

体、抗ds-DNA、抗ss-DNA均阴性. 血清铁71.0 
µmol/L↑↑↑, 铁蛋白7 160 µg/L↑↑↑, 转铁

饱和度97.26%↑↑↑, 转铁蛋白受体3.90 mg/L
↑↑; 总铁结合力73 µmol/L, 未饱和铁结合力

2.0 µmol/L↓↓↓, 转铁蛋白1.37 g/L↓. Cooms 
test(-); Ham test(-). 血清铜 18.6 µmol/L, 铜蓝蛋

白56.6 mg/dL. 骨穿未见异常, 未见K-F环. 上腹

部B超、CT示: 双肾错构瘤可能性大, 右侧为

著, 肝脏、肾脏小囊肿, 脾脏大, 胆囊炎、胆囊

结石. 上腹部MRI-MRCP 检查所见肝脏形态及

轮廓正常, 横轴位T1W1示肝实质信号较低, 信
号欠均匀, 呈“黑肝征”; 中肝叶可见一小圆

形T1W1相对高信号、T2W1极高信号影, 边缘

光滑. 门脉显示正常. 胆囊扩大, 壁增厚. MRCP
示肝内外胆管无扩张, 肝总管细小, 胆管内未见

明显异常信号. 脾脏增大, 信号减低, 脾后部见

一小圆形T2W1较高信号影. 胰腺形态正常, 轮
廓饱满, 未见占位性病变. 右肾见一外突的块状

T1W1高低杂乱信号、T2W1稍高信号影, 大小

约4.5 cm×5.2 cm. 诊断: 右肾占位, 建议增强

CT排除肾癌; 肝脾血色素病; 中肝叶及脾脏囊

肿或血管瘤可能; 胆囊炎. 增强CT示双肾错构

瘤可能性大, 右侧为著; 肝肾小囊肿; 脾大; 胆囊

炎、胆囊结石. 诊断为: (1)肝脾血色素病(先天

性); (2)急性胆源性胰腺炎; (3)胆囊炎, 胆囊结

石; (4)双肾错构瘤; (5)肝肾小囊肿. 入院后给予

禁食, 抑酸抑酶(洛赛克、善得定), 控制感染(左
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氧氟沙星、替硝唑), 保肝降黄(多烯磷脂酰胆

碱、还原型谷胱甘肽和思美泰、熊去氧胆酸)
及营养支持治疗, 病情渐好转, 皮肤巩膜黄染明

显减轻, T-BiL降至151.3 µmol/L, 要求出院.

2  讨论

血色病遗传基因(hemochromatosis gene, HFE 
gene)位于6号染色体的短臂, 编码由343个氨基

酸残基组成的HFE蛋白, HFE蛋白主要分布于人

体胃肠道上皮细胞, 在十二指肠隐窝细胞中分

布最多, 通过与转铁蛋白受体(transferrin recep-
tor, TfR)结合形成复合物抑制细胞对含铁转运蛋

白摄取. HFE基因缺陷导致HFE蛋白异常, 从而

影响其与TfR结合, 进而对铁吸收的反馈抑制作

用消失, 引起肠道铁的过度吸收[2]. 本文病例属

遗传性血色病, 具有明显家族性, 家族中有7人
出现皮肤黄染史, 建议患者家族中其他人员到

医院进一步诊治, 家人认为无不适, 是先天黄染, 
拒绝就诊. 该患者本次因急性胆源性胰腺炎、

胆石症, 出现腹痛, 诱发黄疸加重而就诊. 
血色病基本发病机制为铁质长期过度沉积

于肝脏、心脏、胰腺及其他实质组织和器官, 
并对这些组织器官的结构和功能造成损害的疾

病状态. HC起病隐匿, 进展缓慢, 男∶女>10∶1,>10∶1,10∶1, 
发病年龄多在40-50岁. 当体内铁储积量达25-50 
g时才出现临床症状. 典型表现为多器官损害, 
包括皮肤色素沉着、肝脾肿大、肝硬化、糖尿

病、心脏病变(心律失常、心脏扩大、心力衰

竭)、关节病变和性功能减退等. 实验室检查可

发现血清铁、铁蛋白、转铁蛋白饱和度明显增

高. CT和磁共振能间接证实血色病. 肝穿为诊断

的金标准, 在国外逐渐被基因检测所取代.
本例患者没有肝穿也未行基因检测(患者拒

绝)而诊断先天性血色病, 依据如下[3,4]: (1)自幼

有皮肤黏膜黄染史; (2)具有明显家族性; (3)血清

铁、铁蛋白、转铁蛋白饱和度明显增高; (4)影
像学示: 肝脾血色素病[5]; (5)排除重症肝炎、病

毒性肝炎、自身免疫性肝病、肝癌、肝内外梗

阻占位性病变以及溶血性黄疸和肝豆状核变性; 
(6)无贫血、输血史及长期药物服用史和特殊含

铁食物饮用史. 
该例患者在诊断上未走很多弯路, 主要得

益于仔细详细的询问病史和及时有效的相关检

查, 如明确的家族史以及血清铁代谢明显异常

和MRI相对特异性影像学表现等. 仍需继续动员

患者及其家人做血色病的进一步诊治, 力求早

www.wjgnet.com
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发现、早诊断、早治疗.
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