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·案例分析·

垂体柄阻断综合征合并慢性粒细胞白血病1例及文献复习*

姜 燕,胡 源△,陆西宛,朱丽华,刘 玲,郭永一

(无锡市中医医院内分泌科,江苏
 

无锡
 

214071)
 

  [摘 要] 该文结合1例垂体柄阻断综合征合并慢性粒细胞白血病患者的临床资料和文献复习,分析该

病的病因、表现、诊断、治疗及预后等。该病临床较为罕见,其发病主要与围产期事件、遗传事件有关,而临床表

现因各激素缺乏水平及发病年龄不同而各异,诊断主要依赖于垂体磁共振成像(MRI)检查,治疗主要包括各种

激素的替代治疗。因此,临床上容易误诊误治,值得重视。
[关键词] 垂体柄阻断综合征; 垂体前叶功能减退; 慢性粒细胞白血病
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  垂体柄阻断综合征(PSIS)临床较为罕见,该病早

期临床表现并不明显,且由于不同激素的缺乏导致临

床表现各异,因此病情往往被忽视并延误诊治[1]。本

文报道1例罕见的 PSIS合并慢性粒细胞白血病

(CML)病例,现汇总如下。

1 临床资料

1.1 病例情况 患者,男,50岁,因“发现血小板水平

升高1年余”
 

于2021年1月收住入院。患者2019年

10月起反复查血常规示血小板波动于(500~630)×
109

 

L-1,入院时患者自觉乏力,时有胸闷气喘,无发

热,无活动性出血。入院时查体:身高180
 

cm,指间距

182
 

cm,左下肢长100
 

cm,右下肢长98
 

cm,女性面

容,无喉结,声音幼稚,无胡须,生殖器幼稚。患者为

臀位难产儿,有产钳助产史,出生时体重2
 

kg,22岁时

身高仅约150
 

cm,且无第二性征,20~40岁身高每年

增长1.0~2.0
 

cm,40~50岁身高每年增长0.5
 

cm,
且逐渐出现左下肢长于右下肢,期间患者智力发育尚

可,无嗅觉异常。父亲、母亲为非近亲结婚,双亲及妹

妹青 春 发 育 正 常,父 亲 身 高 170
 

cm,母 亲 身 高

155
 

cm,妹妹身高160
 

cm且生育一男孩,身体健康。

1.2 辅助检查

1.2.1 实验室检查 甲状腺功能检测血清甲状腺素

(T4)4.1
 

μg/dL、游离甲状腺素(FT4)7.46
 

pmol/L、
促甲状腺激素(TSH)3.12

 

μIU/mL,均在正常范围

内。性激素检测:睾酮(T)
 

6.61
 

ng/dL、促黄体生成

素(LH)0.03
 

mIU/mL、促卵泡生成素(FSH)
 

0.23
 

mIU/mL、硫酸脱氢表雄酮DHAS
 

24.1
 

μg/dL均明

显低于正常参考值,催乳素(PRL)55.26
 

ng/mL,稍高
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于正常参考值。葡萄糖耐量释放试验:空腹葡萄糖7.2
 

mmol/L、餐后2
 

h葡萄糖14.0
 

mmol/L,空腹餐前胰岛

素15.05
 

μIU/mL、餐后2
 

h胰岛素49.98
 

μIU/mL。
皮质醇节律:8:00促肾上腺皮质激素(ACTH)

 

33.62
 

pg/mL、皮质醇1.40
 

μg/dL,16:00
 

ACTH
 

33.49
 

pg/

mL、皮质醇1.09
 

μg/dL,24:00
 

ACTH
 

34.65
 

pg/mL、
皮质醇1.08

 

μg/dL。类胰岛素生长因子-1
 

29.00
 

μg/

L、生长激素<0.05
 

μg/L。

1.2.2 影像学检查 (1)骨密度:提示骨质减少。
(2)骨龄片:左手第5掌骨基底部骨质密度不均;左尺

桡骨远端骨骺线不闭合。(3)骨盆正位片:双侧骶髂

关节间隙变窄,双侧髂骨缘局部可见弧形骨性密度

影,左侧股骨头、双侧耻骨联合密度欠均匀。(4)垂体

磁共振成像(MRI)平扫+增强:垂体柄后移、略左偏、
纤细,垂体窝内垂体后叶高信号消失,异位至第三脑

室漏斗隐窝底部。

1.2.3 骨髓穿刺及基因检查 (1)骨髓病理诊断:考
虑为骨髓增殖性肿瘤(MPN)。(2)骨髓细胞检查报

告:增生性贫血伴血小板增多,慢性粒细胞白血病待

排。(3)血液肿瘤免疫分型报告:髓系增殖、以中性粒

细胞为主,伴部分细胞发育异常。(4)BCR-ABL(P190、

P210、P230)融合基因定性检测:BCR-ABL1(P910型)阴
性;BCR-ABL1(P210型)阳性;BCR-ABL1(P230型)阴
性。(5)BCR-ABL(P210)融合基因定量检测:BCR/ABL
(拷贝数)

 

38
 

128,ABL1(拷贝数)53
 

855
 

BCR/ABL1/

ABL1
 

70.8%,IS
 

BCR/ABL1/ABL1
 

52.39%。

1.3 诊断 PSIS、慢性粒细胞白血病、糖尿病。
 

1.4 治疗 十一酸睾酮软胶囊(商品名:安特尔)

40
 

mg口服,每日2次;强的松片2.5
 

mg口服,每天1
次;左甲状腺素钠片75

 

μg
 

口服,每天1次;伊马替尼

胶囊400
 

mg口服,每天1次;阿司匹林肠溶片(德国

拜耳)
 

100
 

mg口服,每天1次。

1.5 随访结果及预后 1年后随访,患者声音变粗,
身高无增长,有少许阴毛长出,无胸闷气喘乏力等不

适。2022年4月26日复查血常规:血小板227.00×
109

 

L-1;空腹血糖6.38
 

mmol/L;甲状腺功能 FT3
 

3.46
 

pmol/L、FT4
 

13.38
 

pmol/L、TSH
 

0.601
 

μIU/mL。

2 讨  论

PSIS由日本学者FUJISAWA等[2]于1987年报

道,而国内直到2004年才由刘影等[3]报道了1例

23岁的男性患者。PSIS发病率约为0.5/100
 

000,在
活产新生儿中约为1/10

 

000~1/4
 

000[1-3]。PSIS的

发病机制尚未完全阐明,目前主要有2种观点,一是

围产期事件,二是遗传事件[4]。部分学者认为臀位分

娩等围产期事件,可致垂体柄出现机械性损伤,部分

学者则指出尚未找到上述病理学证据,且家族或近亲

病例的发生以及伴发其他先天性畸形的表现,这都暗

示了产前起源的原因,因此围产期并发症被认为是先

天发育异常的结果,因此由遗传缺陷引起的假说被广

泛接受[5]。在2014年前多采用Sanger测序方式进行

基因突变检测,仅有5%
 

的患者明确了基因突变可导

致脑垂体的胚胎发育异常[6]。自2014年以来,应用

全外显子测序方式进行PSIS
 

的基因检测以来,越来

越多地与PSIS发生相关的基因被发现和证实。就本

例患者而言,患者为臀位难产儿,有产钳助产史,否认

垂体疾病家族史,因此围生期事件可能是其发病的一

个重要因素,但因患者未行垂体分化基因的检测,因
此也不能完全排除基因突变及遗传所致。

PSIS主要表现为生长激素的缺乏,同时伴有其他

垂体前叶激素的缺乏,而很少出现垂体后叶激素缺乏

的表现[7],这主要是因为垂体后叶的血供主要来自颈

内动脉分支,受垂体门脉系统影响较小[8]。在韩白玉

等[9]的研究中,生长激素缺乏的比例高达100.00%,
而性腺激素、肾上腺皮质激素及甲状腺激素缺乏的比

例分别为94.00%、84.20%、74.60%,高泌乳素血症

的比例为28.10%,其中92.10%的患者存在3种以

上垂体激素异常。但在姚菲等[10]的研究中,上述各类

激 素 缺 乏 的 比 例 有 所 不 同,分 别 为 94.12%、

100.00%、82.35%、100.00%、29.41%,且合并3种

激素异常的比例达100.00%。这可能与患者确诊时

的年龄不同有关。该例患者确诊时年龄高达50岁,
同时存在生长激素、性腺激素、肾上腺皮质激素、甲状

腺激素缺乏及高泌乳素血症,而无口干多饮多尿,无
低比重尿,排除尿崩症,提示该患者存在垂体前叶功

能减退,垂体后叶功能正常。该患者儿童期生长缓

慢,但后期出现持续生长至今,目前身高已高于同年

龄同性别正常平均身高,这主要考虑患者同时存在生

长激素和性激素的缺乏,而性激素的缺乏则可导致患

者虽然发育期生长缓慢,但成年后骨骺仍未闭合,身
高继续增长,因此PSIS患者的身高个体之间差异较

大[9]。除此之外,该例患者虽有肾上腺皮质激素、甲
状腺素缺乏,但无智力异常及低钠、低血压等表现,同
时可能由于生长激素的缺乏,导致糖代谢异常,目前

已合并糖尿病,这与既往报道相符。

PSIS
 

的诊断依据主要包括临床表现、实验室检

查及垂体 MRI,其中垂体 MRI检查最为重要。PSIS
典型的垂体 MRI

 

三联征:(1)垂体后叶异位;(2)垂体

柄缺如或呈不连续的细线状;(3)垂体前叶发育不

良[11]。但不是所有患者都同时具备垂体 MRI的特征

性表现,本例患者垂体 MRI可见垂体柄纤细,垂体后

叶异位,结合临床表现及实验室检查,目前PSIS诊断
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明确。

PSIS的临床治疗主要包括激素的替代治疗。既

往研究认为,由于该类患者身高不似特发性侏儒那样

低,可根据患者的身高要求决定是否加用生长激

素[12]。但2020年版成人生长激素缺乏症诊治专家共

识中指出,成人GHD可引起糖脂代谢异常,增加心脑

血管风险,引起骨量减少或骨质疏松、生活质量降低

等一系列问题[13],因此针对身高正常的成人PSIS患

者是否需要补充生长激素,仍待进一步临床研究。研

究认为,过早补充性激素可加速骨垢闭合,因此建议

身高理想后再进行性激素的补充[12]。在药物选择方

面,近年来有研究报道使用GnRH 治疗后,血清LH
和FSH可逐渐恢复至正常水平[14]。针对本例患者,
未予补充生长激素,主要考虑以下几点原因:(1)目
前,身高已高于同年龄同性别正常平均身高,且每年

仍持续增长;(2)合并糖尿病;(3)合并骨髓增殖性肿

瘤。而给予口服十一酸睾酮软胶囊,以期提高患者的

雄激素水平,一方面能改善患者的第二性征,同时也

能间接地促进 GH 的分泌,另一方面能促使骨骼闭

合,抑制身高的进一步增长。同时予以补充肾上腺皮

质激素和甲状腺激素。
本例患者另一个重要特征为合并慢性粒细胞白

血病,通过文献检索并未发现类似病例报道,但可见

垂体瘤并发慢性粒细胞白血病、以尿崩症为首发表现

的慢性粒细胞白血病及PSIS合并血液系统异常的个

案报道。张新伟等[15]报道了1例垂体瘤患者诊治期

间发现白细胞增多,确诊为CML。该报道中指出泌

乳素是一种淋巴造血生长和分化因子,垂体瘤患者高

发急性白血病等恶性肿瘤可能与此有关。EICH-
HORN等[16]报道了1例CML患者以尿崩症为首发

表现,且经治疗后尿崩症暂时消失。王曦等[17]报道了

1例PSIS同时合并血小板及白细胞水平减少的病例,
而且经糖皮质激素和甲状腺激素补充治疗后有所好

转,揭示血液系统异常可能与激素缺乏有关。就本例

患者而言,PSIS合并CML,是长期处于高泌乳素血症

状态所致,还是两者有共同的突变基因,有待更多临

床和试验进一步研究。CML的发病是否会进一步加

重垂体功能减退,值得后续进一步的随访追踪。
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·案例分析·

颅顶B淋巴母细胞淋巴瘤1例分析及文献复习

陈 茜1,3,代 净1,龙晓君2,邬颖华2△

(1.成都中医药大学医学与生命科学学院,四川
 

成都
 

610075;2.成都中医药大学

附属医院放射科,四川
 

成都
 

610075;3.四川中医药高等专科学校,四川
 

绵阳
 

621000)

  [摘 要] 通过1例B淋巴母细胞淋巴瘤在颅顶生长方式及影像表现形式,分析、总结此类肿瘤性占位的

影像诊断要点。35岁年轻患者发现右侧颅顶部肿物2个月,CT示右侧顶部颅骨内、外板2枚软组织团块影,磁
共振成像(MRI)示病灶轻中度强化,影像表现较典型。后手术病理活检证实为(硬脑膜外、颅骨、皮下)B淋巴母

细胞淋巴瘤。中枢神经系统淋巴瘤的发生概率增加,疾病早期易误诊,临床医师需提高警惕,怀疑此类疾病应

及早行病理活检以明确诊断,并按照正规疗程进行救治。
[关键词] B淋巴母细胞淋巴瘤; CT; 磁共振成像
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  淋巴母细胞淋巴瘤(LBL)是一种罕见的恶性肿

瘤,约占所有非霍奇金淋巴瘤的5%,主要来源于B或

T前体细胞。B淋巴母细胞淋巴瘤(B-LBL)仅占

LBL的10%左右[1]。由于发病率较低,其临床特征

及影像学表现尚不明确。LBL主要累及结外组织,皮
肤、软组织和骨易受侵犯,头颈部区域很少受累[2]。
本文回顾分析1例长于颅顶的短时间内逐渐增大的肿

块,经后续相关检查及手术证实为孤立的髓外B-LBL
病例,并回顾了相关诊断和有关文献,评估B-LBL影像

学表现,以加强对恶性淋巴瘤的影像学鉴别诊断。
1 临床资料

1.1 病例资料 患者,男,35岁,自行发现右侧头顶

肿块渐 进 性 长 大 2 个 月。外 院 头 颅 磁 共 振 成 像

(MRI)提示右顶部颅骨局限性骨病,性质待定。转入

成都中医药大学附属医院进一步检查和治疗。入院

检查:右侧头顶间歇性胀痛,触及一大小约6
 

cm×
2

 

cm包块,压痛明显,活动度差。患者无任何神经功

能障碍。实验室检查:神经元特异性烯醇化酶指标异

常。CT检查:右侧顶部颅骨内、外板各见一独立软组

织密度影,密 度 较 均,边 界 尚 清,颅 内 肿 块 大 小 约

4.7
 

cm×2.3
 

cm(图1A);骨窗CT示颅骨未见明显

骨质无明显破坏(图1B);MRI检查示T1WI示两处

病灶呈均匀低信号(图2A);T2WI呈等信号影(图
2B);DWI呈高信号;增强后肿块呈轻-中度强化,边缘

强化明显、脑膜增厚、强化(图2C、D)。初步诊断:右
侧顶骨、颅骨内板下多发占位,考虑恶性淋巴瘤。

  注:A.右侧额顶部凸面占位及皮下软组织高密度影;B.病灶相邻

骨质未见明显破坏。

图1  CT头颅平扫

1.2 诊治经过 颅骨占位行矢状窦旁肿瘤切除,颅
骨肿瘤切除及颅骨修补术。手术记录:颅骨外病变呈

鱼肉状,质软,边界不清,血供丰富,颅骨外板可见小

孔状改变,病变与颅骨相连。颅内病变与颅骨黏连,
病变侵犯上矢状窦、硬脑膜。少许病变穿透硬脑膜沿

脑表面生长。手术过程顺利,术后取颅骨外病变、颅
骨及颅内病变病理检查。病理诊断:“头皮颅骨硬膜

外”小细胞恶性肿瘤,“头皮颅骨硬膜外”淋巴组织增

生性病变,见大量小到中等大小的淋巴样细胞。免疫

组织化学染色:CD20(+)、PAX5(+)、TdT(+)、

CD9a(+)、CD43(+)、CD10(+)、Bcl-2(+)、Bcl-6
(+)、CD99(+)、C-myc(+,约60%)、Vimentin(+)、

CD38(+)、Ki-67(+,约90%)、CD3(-)、CD5(-)、

CD30(-)、MPO(-)、CycliD1(-)、CD56(-)、EMA
(-)、MUM(-)、CD138(-)、MyoD1(-)。结合形
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