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食管早癌合并骨髓增生异常综合征一例
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食管癌是常见的消化道恶性肿瘤之一，主要有食
管鳞癌和食管腺癌两种形式，细胞遗传学研究表明食
管癌可出现多种多样的染色体异常，但迄今为止还未
发现特征性的染色体改变，食管癌染色体异常包括数
目异常和易位、扩增、缺失及环状染色体等结构异
常。既往有文献报道恶性实体瘤合并骨髓增生异常
综合征多由于化疗后导致骨髓增生异常综合征[1]，但
食管癌合并骨髓增生异常综合征只有一篇文献报
道。笔者曾收治1例食管早癌合并骨髓增生异常综合
征患者，现结合文献复习报道如下：

1 病例简介

患者，男性，71岁，因“反复胸闷、乏力，伴解黑便3

月”于2016年06月26日入院。3个月前无明显诱因下
出现反复胸闷、乏力，伴解黑便，1~2次/d，量约1 00 g，
无牙龈及鼻腔出血，无恶心、呕吐，无腹痛、腹胀，无咳
嗽、咳痰，无畏寒、寒战及发热，无心慌、气促及呼吸困
难，于当地医院住院治疗，予输液等对症治疗后症状无
明显缓解。查体：体温(T) 36.7℃，脉搏(P) 79次/min，呼
吸 (R) 20 次/min，血压 (BP) 123/67 mmHg (1 mmHg=

0.133 kPa)，体型消瘦，贫血貌，神志清，皮肤、黏膜无黄
染、出血点及瘀斑，浅表淋巴结无肿大，睑结膜稍苍
白，咽不红，双侧扁桃体无肿大，颈软，气管居中，甲状
腺无肿大，心肺查体(-)，腹软，肝脾未及，肠鸣音无亢
进，双下肢无水肿。辅查：血常规：白细胞 (WBC)

3.29×109/L，红细胞(RBC) 2.61×1012/L，血红蛋白HGB

72 g/L，血小板(PLT) 23×109/L，胃镜结果：(1)食管早
癌；(2)胃窦多发(H1~S1期)；(3)糜烂性食管炎；(4)慢性
萎缩性胃炎伴糜烂；病理诊断：(1)(食管)黏膜原位癌，
局部可疑浸润：(胃窦)黏膜较表浅，呈轻度急慢性炎症
改变；骨髓检查示骨髓有核细胞细胞增生活跃，粒细
胞：红细胞=1.63:1，粒系原始细胞占 8%，各阶段粒细
胞均可见胞浆颗粒减少现象，易见仅分叶2叶、核染色
质明显浓集成块状的中性粒细胞，红系增生，幼红细
胞易见巨幼样变、胞浆空泡等异常，成熟红细胞大小
不一，可见巨大红细胞，淋巴细胞比例相对明显减低，
全片见到巨核细胞 4个，血小板少见，呈单个散在、偶
见呈小簇分布，据骨髓象形态学所见，不能排除
RAEB-1，骨髓病理示造血组织增生极度活跃，粒系可

见疑似ALIP现象，巨核细胞病态改变现象；(2)考虑骨
髓增生异常综合征(MDS)：骨髓全基因芯片分析报告
单示：Gain14q32.33。明确诊断：(1)食管早癌；(2)骨髓
增生异常综合征-RAEB-1。患者因血红蛋白低，予输
2 个单位红细胞后全麻下行内镜黏膜下治疗食管早
癌，术后恢复可。

2 讨 论

肿瘤的发生发展涉及从DNA到蛋白质变异的一
系列过程，在这一系列过程中DNA的变异极其重要，
它们的变异将引起下游mRNA和蛋白质的变异，进而
引起肿瘤的发生发展,在恶性肿瘤的发生发展过程中，
DNA最常见的变异之一是DNA拷贝数的异常。该患
者骨髓全基因芯片检测存在 14q32.33 染色体异常，
Bellini等[2]和Ko等[3]研究表明14号染色体异常与食管
癌的发生、发生发展有重要的相关性，特别是在
14q32.33区域，该区域在抑制食管癌发生发展起着重
要重要，该区域拷贝数异常，可能进一步导致食管癌
的发生。

骨髓增生异常综合征(myelodysplastic syndromes，
MDS) 是一组以一系或多系骨髓病态造血及外周血细
胞减少和高风险向白血病进展为特征的造血系统恶
性克隆性疾病，约一半的骨髓增生异常综合征都有染
色体异常，所有怀疑MDS的患者均应进行染色体核型
检测[4-5]，谢守军等[6]和Mori等[7]通过染色体核型分析
联合骨髓活检发现部分骨髓增生异常综合征发生发
展与14号染色体异常有相关性，但目前未有文献表明
骨髓增生异常综合征的发生是否与 14q32.33 染色体
异常相关。

在该病例中，明确了有 14q32.33 染色体异常，虽
未见报道骨髓增生异常综合征发生与该染色体相关，
但有可能因 14q32.33 染色体拷贝异常导致食管癌发
生同时引起骨髓增生异常，引起外周血象改变，或者
食管早癌进展后浸润骨髓，引起继发性的骨髓增生异
常，从而在食管早癌的基础上合并骨髓增生异常综合
征。冯宝章等 [8]通过治疗大鼠骨髓增生异常综合征
(MDS)和红白血病所用的 V-erbB 反基因寡核苷酸粉
针剂应用于高发区食管癌早期和食管原位癌患者的
基因治疗，结果治疗后 5 年随访，84.2%的患者已痊
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愈。上述机制是笔者根据相关文献所做的推测，为各
位同仁及研究者提供一点意见，在以后临床工作中，当
明确诊断有食管食管非典型性增生或食管癌时，应警
惕是否合并骨髓增生异常综合征，但明确诊断骨髓增
生异常综合征，骨髓活检有14q病变时，应警惕是否合
并食管病变；其明确的机制需进一步研究才得以阐明。
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肺淋巴管肌瘤病(pulmonary lymphangioleiomyo-

matosis，PLAM)是一种相对罕见、病因不明、持续发展

的弥漫性肺间质疾病。散发的LAM发病率大约为总

人口的百万分之一，但在遗传性疾病结节性硬化症(tu-

berous sclerosis complex，TSC)的女性患者中，PLAM

的发病率很高(26%~39%)[1]。目前认为PLAM与血管

平滑肌脂肪瘤(AML)、肺透明细胞糖瘤(CCST)等同属

于血管周上皮样细胞分化的肿瘤(PEComa)——一组

在组织学和免疫表型上具有血管周上皮样细胞特征

的间叶性肿瘤[2]，并且在分子遗传学上与TSC1、TSC2

基因的杂合性丢失有密切相关性。肺淋巴管肌瘤病

起病隐匿，进展缓慢，临床上容易误诊、漏诊，延误疾

病的诊治。现报道 1例肺淋巴管肌瘤病合并双肾、腹

膜后多发血管平滑肌脂肪瘤病例及复习文献，提高对

该病的认识。

1 病例简介

患者女性，49岁，因“活动后气喘4年余，加剧伴咳

嗽、咳痰3 d”为主诉于2013年2月14日入院。既往有

反复多次“肺大疱破裂致气胸史”，1992年住我院诊断

“右肾错构瘤”，行右肾切除术，术后病理证实为右肾

血管平滑肌脂肪瘤；2000年住我院行双侧肺大疱切除

术，术后病理诊断为肺大疱；无口服避孕药史，无皮肤

色素沉着及鲨革斑，无类似家族史。此次入院影像学

检查：胸部CT示双肺弥漫分布大小不等的囊腔，疑肺

淋巴管肌瘤病(图 1)。双肾CT平扫+增强示左中腹巨

大肿瘤；左肾占位，考虑血管平滑肌脂肪瘤；右肾术后

缺如。腹部MRI示左肾中极异常信号影，考虑血管平

滑肌脂肪瘤；左中腹占位：考虑恶性肿瘤，来源于腹膜

后(图2)。实验室肺功能检查：重度阻塞性通气功能障

碍，弥散功能重度减退。缘于该患者此次入院临床病

史特点及影像学资料均怀疑肺淋巴管肌瘤病，且病情

较重，肺功能差，不适宜重新肺活检，应临床医生要求

将其既往 2000年住院“双侧肺大疱切除”送检的肺组

织HE切片重新审阅，石蜡包埋组织重新切片行免疫

组化染色：平滑肌肌动蛋白(SMA)、结蛋白(Desmin)、

波形蛋白(Vimentin)、黑色素瘤抗体(HMB45)、神经特

异性蛋白(S-100)、雌激素受体(ER)、孕激素受体(PR)、

淋巴管内皮细胞特异性抗体(D2-40)；重新镜下详细观

察发现肺组织内多发扩张的囊肿，囊壁为增生的短梭

形平滑肌样细胞呈小簇状或小巢状分布，或沿血管、

淋巴管和细支气管分布；部分区域梭形细胞呈小结节

状增生，细胞形态温和，核分裂像罕见(图 3)。免疫组

化染色结果显示增生的平滑肌样细胞表达 SMA、Vi-

mentin、HMB45、ER、PR，淋巴管内皮细胞表达D2-40
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