
■背景资料
戈谢病(Gaucher's 
disease, GD)多见
于儿童 ,  主要发
病机制是体内编
码β-葡萄糖脑苷
脂 酶 的 基 因 ( 位
于1 q 2 1染色体 )
缺陷 ,  从而造成
葡 萄 糖 脑 苷 脂
(glucerebrosidase, 
G B A )大量沉积
于单核巨噬系统
的溶酶体内. 
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Abstract
Gaucher’s disease (GD) is a relatively rare 
metabolic disease caused by inherited deficiency 
of the lysosomal enzyme glucocerebrosidase. 
Here we describe a very rare case of spontaneous 
rupture of the spleen in a 37-year-old male 
with GD. In this case, spontaneous rupture of 
the spleen was the only symptom of the disease. 
Such unusual presentation of GD prompted a 
differential diagnosis with more common forms 
of splenic rupture. We also discuss the disease 
process and future management options.
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摘要

戈谢病是一种罕见常染色体隐性遗传的溶
酶体贮积病. 我们描述了一个此病伴自发性
脾破裂、腹膜内出血而被确诊患者. 1例37
岁的男性, 以脾自发性破裂是唯一的症状而
被确诊为戈谢病, 这种不寻常的表现应与更
常见形式的自发性脾破裂相鉴别. 我们讨论
疾病过程和补充对该疾病未来的管理资料. 
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■研发前沿
G D 的 突 变 有 着
高度可变性 ,  位
于1q21染色体超
过200个突变位
点 ,  其中大多数
属于单核酸替换, 
并且突变类型与
已知受影响家庭
成员并无特定的
联系, 早期发现, 
早期酶替代治疗
可以减少患者后
期可能出现的并
发症. 
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核心提示: 戈谢病是一种罕见常染色体隐性遗

传的溶酶体贮积病. 此病伴自发性脾破裂、腹

膜内出血而被确诊极少见, 病变可出现在任何

组织器官, 主要是脾、肝、骨髓、大脑、破骨

细胞等. 
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0  引言

戈谢病(Gaucher's disease, GD)是一种罕见常

染色体隐性遗传的溶酶体贮积病(lysosomal 
storage disease, LSD)[1]. 此病伴自发性脾破

裂、腹膜内出血而被确诊极少见[2,3]. 浙江中医

药大学附属第一医院收治1例. 现结合国内外

文献, 报告如下. 

1  病例报告

患者男性, 37岁, 主诉 “左侧季肋部疼痛伴头

晕、乏力12 h”于2014-09-06急诊入院. 入院

前无明确外伤史, 无家族史. 既往有扩张性心

肌病、左侧第10肋骨骨折史(具体不详). 查体: 
中度贫血貌, 腹膨软, 左上腹轻度压痛, 无肌紧

张、反跳痛, 移动性浊音(+), 肝肋下未及. 血
常规+C反应蛋白(C-reaction protein, CRP): 白
细胞(white blood cell, WBC)19.4×109/L, 中性

粒细胞百分比89.9%, 血红蛋白(hemoglobin, 
Hb)102 g/L. CT回示: (1)脾脏显示密度不均; (2)
右肾小囊肿, 腹、盆腔积液; (3)肝脏正常大小

(图1). 急诊穿刺抽出暗红色不凝血. 行急诊手

术术中可见脾脏约10 cm×20 cm×5 cm大小, 
上极脏面有一破裂口约7 cm×2 cm, 中极脏面

有两处破裂口分别约6 cm×1 cm、2 cm×1 cm, 
共吸出积血2500 mL. 病理诊断: 脾脏组织细胞

增生性疾病(考虑GD). 特染: Perls(-)、网状纤

维围绕细胞周围, PAS(+)(图2). 免疫组织化学

(图3): CD68(+)、CD163(+)、CD14散在(+)、
CD1a(-)、S-100(-)、CD35(-)、LCA(-)、CK
广谱(-)、SMA(-)、EMA(-)、CD10(-)、MPO 
(+)、C D15散在(+)、C D30(-)、C D20(-)、
CD79a(-)、PAX-5(-)、CD138(-)、κ(-)、λ少数

(+)、CD117(-)、CD43(-)、CD3(-)、CD21(-)、

CD23(-)、Vim(+). 骨髓象: 粒-巨细胞增生明

显. 术后血小板高达1239×109/L, 行抗凝治疗, 
术后恢复较好, 随访1.5年, 血小板恢复正常, 未
出现其他相关症状. 

2  结果

GD旧称高雪氏病. 1882年Gaucher首次描述本

病, 1964年Brady等对本病进行了详细、系统

的介绍. 临床上分为三种类型, 其中Ⅰ型最为

常见, 多见于成人. Ⅱ型、Ⅲ型相对少见, 多见

于儿童. 主要发病机制是体内编码β-葡萄糖脑

苷脂酶的基因(位于1q21染色体)缺陷, 从而造

成葡萄糖脑苷脂(glucerebrosidase, GBA)大量

沉积于单核巨噬系统的溶酶体内[1]. 本病主要

有以下2个临床特征: (1)早期无特异性表现, 进
展可快可慢, 多数起病隐匿; (2)不明原因肝脾

大或脾亢症状、三系减少, 偶有以骨痛甚而病

理性骨折为首发症状, 病变可累及多个系统[1,2]. 
目前本病主要从以下几个方面来诊断: (1)在骨

髓或脾脏穿刺涂片中通过和细胞形态找到典

型的戈谢细胞可作为本病的确诊依据; (2)测定

β-葡萄糖脑苷脂酶(β-glucosidase, β-Glc)在单

图  1  腹部增强CT. 脾脏密度不均匀, 腹、盆腔积液.

图  2  脾脏组织HE染色(×100). 脾脏白髓及红髓中弥漫

性泡沫样细胞浸润, 核较小, 异型性不明显, 见广泛出血. 

PAS染色染色呈强阳性颗粒, 细胞质中可见纤维状物质.

■相关报道
Biscay等报道过
以髋关节炎为唯
一症状的GD1型,  
2013年Khan等报
道 1 例 患 者 因 侵
袭中耳而导致听
力受损而被诊断
Ⅰ型GD患者.
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核巨噬细胞或是皮肤成纤维细胞的活性即分

子酶学分析; (3)检测DNA中的基因变异位点. 
临床上最常用的是第一种方法, 但本病极为罕

见, 很容易误诊[1,3]. 注意与血液的恶性肿瘤、

海蓝色组织细胞增生症等相鉴别, 这些疾病有

着所谓的“假戈谢细胞”, 其细胞形态极其相

似. 本例选用了PAS特染(+): 胞核为绿色, 胞
质为深粉红色, 并可见镜下见纤维网状结构围

绕细胞周围及少量细胞内, 并可见胞内较多的

囊泡, 符合葡萄糖脑苷脂沉积的特点. 这与鞘

磷脂沉积病大量特征性的板层小体有着明显

的区别. 与国外Bogoeva等[4]及国内学者对GD
超微结构的文献报道相一致. 另外本例选用26
种单抗对戈谢细胞的免疫表型进行检测. 其中

CD68(+)、CD168(+)、CD14散在(+)、CD15
散在(+)、Vim(+)、MPO(+)证明了该细胞来

源于单核巨噬系统细胞. 其中CD68是最可靠

的单核巨噬细胞标志物. CD35(-)、LCA(-)、
C D43(-)、C D3(-)排除了此种细胞T细胞源

性. CK广谱(-)、EMA(-)排除了上皮细胞来

源. CD10(-)、CD30(-)、CD20(-)、CD79a(-)、
CD117(-)、CD21(-)、CD23(-)、PAX-5(-)、
CD138(-)、κ(-)排除了B细胞源性. 从而在一定

程度上排除了血液系统的恶性肿瘤. 国内外关

于高雪氏细胞免疫表型的报道相当少见, 也没

有统一的标准. 

自发性脾破裂是无明确伤史而发生的脾

脏突发性或隐匿性破裂, 1874年Atkinson首先

描述. 自发性脾破裂少见,国内相关文献报道

约占全部脾破裂的3%-4%. 主要发生于病理性

脾脏[5,6]. 传染性疾病、脾占位性疾病、血液性

疾病及结缔组织病等可导致脾脏病理性肿大, 
脾包膜、髓质脆弱. 本例以自发性脾破裂、腹

膜内出血为唯一的临床表现, 缺乏特征性的肝

脾肿大、外围血系减少, 对于这种类似的患者

就非常容易导致漏诊或诊断延迟. 国外相关文

献也曾多有报道唯一症状突出的GDⅠ型, 例
如Brisca等[7]报道过以髋关节炎为唯一症状的

GD1型, Marcucci等[8]对于GD骨病进行系统的

分析与研究. 这无疑对GD发病症状的异质性

有着重要的临床意义. 有报道称不同的基因型

有着不同的临床表现, 甚至有时相同的基因型, 
病情轻重也可不同, 研究发现GD的突变有着

高度可变性, 位于1q21染色体超过200个突变

位点, 其中大多数属于单核酸替换, 并且突变

类型与已知受影响家庭成员并无特定的联系, 
病变可出现在任何组织器官, 主要是脾、肝、

骨髓、大脑、破骨细胞等[1,9]. 2013年Khan等[10]

报道1例患者因侵袭中耳而导致听力受损而

被诊断Ⅰ型GD患者. 搜索文献发现仅1964年
Bonucci等[3]报道了1例已被确诊的GD患者发

生的自发性脾破裂. 这也强调了GD的临床表

型的异质性. 本例虽以自发性脾破裂、出血而

被确诊, 但未必是首发症状, 因为患者有扩张

性心肌病以及左侧第10肋骨骨折史, 我们考虑

是否与本病相关. 应给予临床足够重视. 
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图  3  免疫组织化学染色(×40). A: CD68; B: CD163. 
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往有扩张性心肌
病、左侧第10肋
骨骨折史, 作者考
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胞组织器官功能
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■同行评价
G D 病 例 比 较 罕
见, 对此病早期管
理, 对改善患者后
期生活质量及降
低并发症几率有
临床指导意义. 



Published by Baishideng Publishing Group Inc
8226 Regency Drive, Pleasanton, 

CA 94588, USA
Fax: +1-925-223-8242

Telephone: +1-925-223-8243
E-mail: bpgoffice@wjgnet.com

http://www.wjgnet.com

  

                                                          © 2016 Baishideng Publishing Group Inc. All rights reserved.  

I SSN 100 9 3 0 79
2 0>

9 771009 307056


