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摘  要 

目的：回顾性分析１例伴骨骼损害、脾脏肿大的戈谢病患儿的临床资料，并查阅、复习相关文献，旨在

提高临床医师对戈谢病诊治的认识。方法：回顾性分析青岛大学附属医院血液儿科收治的１例伴骨骼损

害、脾脏肿大的戈谢病患儿的临床资料，并查阅相关文献进行总结分析，了解切脾的适应征、评估切脾

的风险。结果：行脾切除后，患儿血象较前缓解，骨损害情况未见改善；行酶替代治疗后，血象明显好

转，骨损害程度较前减轻，患儿肝脏回缩至正常大小。结论：确诊戈谢病之后，及早进行酶替代治疗是

治疗戈谢病的关键，及时的酶替代治疗可避免切脾，未行酶替代治疗的脾功能亢进的患儿行脾切除术后

可缓解血象。 
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Abstract 
Objective: The clinical data of a case of Gaucher disease with bone damage and splenomegaly were 
retrospectively analyzed, and relevant literatures were reviewed, in order to improve clinicians' 
understanding of the diagnosis and treatment of Gaucher disease. Methods: The clinical data of a 
case of Gaucher disease with bone damage and splenomegaly admitted to the hematology pedia-
trics of children’s medical center in Affiliated Hospital of Qingdao University were retrospectively 
analyzed, and the relevant literature was reviewed for summary and analysis, so as to understand 
the indications of splenectomy and evaluate the risk of splenectomy. Results: After splenectomy, 
the hemogram of the children was relieved, but the condition of bone was not improved; after ac-
cepting the enzyme replacement therapy, the hemogram of the children was obviously improved, 
the degree of the bone damage was reduced, and the liver retracted to the normal size. Conclusion: 
After the diagnosis of Gaucher disease, early enzyme replacement therapy is the key to the treat-
ment of Gaucher disease. Timely enzyme replacement therapy can avoid the splenectomy. The 
hemogram of children with hypersplenism without enzyme replacement therapy can be relieved 
after splenectomy. 
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1. 引言 

戈谢病是一种常染色体隐性遗传病，是全球范围内最为常见的溶酶体贮积疾病之一[1]。该病起病原

因是葡萄糖脑苷脂酶基因发生突变，导致溶酶体内葡萄糖脑苷脂酶缺乏，葡萄糖脑苷脂无法被正常水解，

在肝脏、脾脏、骨骼、脑组织的巨噬细胞溶酶体中贮积，形成戈谢细胞，戈谢细胞浸润组织器官进而引

发肝脏肿大、脾脏肿大、骨骼损害等[2]。戈谢病患儿临床罕见，现就于我院诊治的１例戈谢病患儿的临

床资料进行分析，并结合文献复习如下，以期提高临床医师对戈谢病的认识。 

2. 临床资料 

患儿男，11 岁，因“确诊戈谢病 6 年余，脾切除术后 5 年余”于 2020 年 10 月入住青岛大学附属医

院儿童医学中心血液儿科。患儿 9 年余前出现腹部膨隆，无发热、咳喘，无腹痛、吐泻，家属未予重视。

8 年余前就诊于济南军区总医院，完善腹部超声检查，结果提示重度脾大；完善骨髓穿刺检查，结果提

示骨髓增生活跃，粒系、红系增生活跃，淋巴细胞占 11.5%，巨核细胞 41 个；心电图、胸部 X 线检查大

致正常，未予明确诊断。6 年 8 月余前首次就诊于我院，查体示腹部膨隆，脾脏脾线 I 线 14 cm，II 线 15.5 
cm，III 线−1 cm；骨髓穿刺检查可见戈谢细胞，诊断为戈谢病，因经济原因未行治疗。6 年 1 月余前就

诊于北京协和医院，行酶学检测，结果提示 β葡萄糖脑苷酯酶量低于正常值的 30%，结合基因检查，诊

断为 I 型戈谢病。予以口服盐酸氨溴索治疗(1 次 120 mg，1 天 3 次)，患儿腹部膨隆情况未见明显缓解。
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5 年 9 月余前行腹部 CT 检查，结果示肝大，脾大，脾脏下缘达盆腔内骶髂关节下缘，脾内多发斑片状强

化减低区，考虑脾梗死(见图 1)；血常规检查示三系减少，考虑与脾功能亢进有关；血凝检查示部分凝血

活酶时间 73.50 sec (正常值：24~42 sec)，APTT 比值 2.49 R (正常值 0.81~1.40 R)，行脾切除术，并口服

阿司匹林片抗凝治疗。5 年 7 月余前行股骨磁共振检查，结果示右侧股骨中上段异常信号影，考虑与戈

谢病骨髓浸润有关。4 年 3 月余前因“左肩关节疼痛”行肩关节磁共振检查，结果示左肩胛骨骨质内异

常信号影，左侧肱骨中上段骨髓水肿，左肩关节周围软组织水肿，考虑与戈谢病骨髓浸润有关。3 年 8
月余前不慎摔倒致右侧桡尺骨骨干骨折行手术治疗，术后行骨骼损害评估，髋关节磁共振检查示右侧髂

骨、双侧股骨干、右侧股骨头、骨骺异常信号影，膝关节磁共振检查示右侧股骨远段、胫腓骨上段及髌

骨内异常信号影，考虑与戈谢病骨髓浸润有关。2 年 8 月余前行骨密度检查，结果提示患儿存在继发性

骨质疏松，予以口服阿法骨化醇软胶囊治疗骨质疏松症。行髋关节增强 CT 检查，结果提示骨损害情况

较前相仿，未见好转(见图 2)。2 年 7 月余前行伊米苷酶替代治疗，规律复查消化系统超声，提示肝脏肿

大情况好转，后肝脏范围逐渐回缩至正常。1 年余前复查髋关节磁共振、肩关节及膝关节 CT，提示骨损

害情况较前好转。3 月前再次复查髋关节磁共振、肩关节及膝关节 CT，结果提示骨损害情况较上次检查

好转。患儿为足月自然生产，为其母第 1 胎第 1 产，父母非近亲结婚，母亲孕期健康，患儿生后身体健

康，有一弟弟，5 岁，体健。家族无相关疾病病史，无特殊家族遗传病史。目前患儿进行规律的酶替代治

疗，左肩关节疼痛症状较前减轻，肝脏无肿大，血常规、肝功、肾功、血凝检查均正常，病情控制良好。 
 

 
Figure 1. The map of the abdominal CT before 
splenectomy 
图 1. 脾切除术前腹部 CT 检查图片 

 

 
Figure 2. The map of the CT of the hip joint be-
fore accepting the enzyme replacement therapy 
图 2. 酶替代治疗前髋关节 CT 检查图片 
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入院体格检查：体温 36.6℃，心率 88 次/分，呼吸 22 次/分，血压 100/60 mmHg (1 mmHg = 0.133 kPa)。
神志清，精神好，浅表淋巴结未触及肿大，口唇无紫绀，咽部无充血，扁桃体无肿大。颈软，气管居中，

双侧颈静脉无怒张。胸廓对称、无畸形，双肺呼吸音清，未闻及干湿性啰音，心界正常，各瓣膜听诊区

未闻及病理性杂音。腹软，无压痛及反跳痛，左上腹可见一 15 cm 左右疤痕，肝脏未触及，移动性浊音

阴性，双下肢无浮肿。 
辅助检查(括号内为正常值范围)：血常规 + CRP：白细胞计数 11.22 × 109/L (3.5 × 109/L~9.5 × 109/L)，

中性粒细胞计数 6.53 × 109/L (1.8 × 109/L~6.3 × 109/L)，淋巴细胞计数 2.92 × 109/L (1.1 × 109/L~3.2 × 109/L)，
红细胞计数 4.50 × 1012/L (4.3 × 1012/L~5.8 × 1012/L)，血红蛋白 125.00 g/L (130~175 g/L)，血小板计数 
581.00 × 109/L (100 × 109/L~300 × 109/L)，C 反应蛋白 1.01 mg/L (0~5 mg/L)；肝功、肾功、血凝正常。 

入院影像学检查:腹部超声提示肝脏大小正常；髋关节磁共振检查提示右侧股骨头半脱位，双侧股骨

形态不规则，股骨下端干骺端膨大，中上段见混杂长 T1 信号影，骨髓腔压脂像信号增高，股骨异常信号

影与戈谢病骨髓浸润有关，较前好转(见图 3)。 
 

 
Figure 3. The map of the MRI of the hip joint af-
ter accepting the enzyme replacement therapy of 
two years 
图 3. 酶替代治疗 2年后髋关节磁共振检查图片 

3. 讨论 

戈谢病患儿骨损害发生率高[3]，其骨骼系统并发症常为首发症状，导致患儿生长发育迟缓[4] [5]，
严重影响患儿生存质量[6] [7]。该患儿有左肩关节疼痛症状，经检查发现肩胛骨、股骨、髌骨、胫骨、腓

骨均受累及。研究发现 30%~80%的儿童、青少年起病的戈谢病患者出现生长发育障碍，且与原发病病情

密切相关[8]。I 型戈谢病患儿最早的骨骼表现之一是骨量减少[9]，儿童、青少年和成人戈谢病患者均普

遍存在骨密度减低的情况[10]，包括腰椎、股骨颈、大转子和桡骨远端，非暴力骨折风险增加 5 倍以上。

严重可发生骨坏死，甚至可发展为无菌性骨髓炎[11]。该患儿存在骨质疏松情况，骨折风险大，后因不慎

摔倒致右侧桡尺骨骨干骨折，但尚未发生骨坏死。戈谢病患者多以脾脏肿大、伴或不伴肝脏肿大为主要

表现，同时多伴有血小板减少、贫血等异常。该患儿以脾脏肿大为主要表现，且伴有血小板减少、贫血

等血象异常情况，完善骨髓穿刺、葡萄糖脑苷脂酶、基因等相关检查后确诊为戈谢病。但当缺乏神经系

统、骨骼或肺等相关表现，而血小板减少和贫血又被单纯考虑为脾功能亢进所致时，戈谢病易漏诊或误

诊。 
有报道指出，78%的脾切除术后病人病情长时间内保持稳定，生活质量得到不同程度改善，提示脾
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切除不应归于预后不良的因素。且近期有研究表明，针对 I 型戈谢病病人，在脾未切除时进行酶替代疗

法，只有 30.4%病人达到血小板、肝脾大小、骨危象治疗目标，而脾切除后进行酶替代疗法的病人中 40%
实现了上述目标，对脾切除术的观点给予支持[12]。脾切除术可作为病人无法接受酶替代治疗且病情进展

时的选择[13]。该患儿病初未接受酶替代治疗，行脾切除术后，患儿血象较前缓解，病情较前稳定。 
有学说认为部分脾切除术的施行越晚越好，对于脾功能亢进的早期症状无需过多干预。但是需要将

引起生长发育受限、生活质量下降的机械压迫因素考虑在内。脾切除可能亦会增加肝纤维化的严重程度

[14]。当戈谢病诊断明确，患者大于 4 岁，不合并骨痛和神经系统症状，符合下列条件之一时，可考虑进

行脾切除术：酶替代治疗效果不理想；酶替代治疗并非最佳方案；脾功能亢进导致血小板明显且持续降

低，反复出现出血；需要进行其它急症手术，而血小板减少不能通过酶替代治疗立即纠正；脾脏过大，

压迫下腔静脉、胸腹腔脏器，以至患儿呼吸衰竭、活动明显受限；大面积脾梗死；因各种原因无法进行

酶替代治疗，如酶替代治疗费用昂贵；合并其它脾脏病变，如脾脓肿等[15]。目前脾切除主要在其他治疗

方法无法控制的威胁生命的血小板降低合并出血风险高的患者中施行，其他脾切除的适应证为反复发生

脾梗死导致的无法缓解的腹痛、严重限制性肺疾病、下腔静脉综合征、不能耐受酶替代治疗的患者等[16]。
该患儿血常规检查提示三系减少，血凝异常，患儿存在重度脾大、脾功能亢进、脾梗死的情况，且血小

板低，出血风险高，生活质量下降，综合考虑行脾切除术。 
酶替代疗法特异性地补充患者体内缺乏的葡萄糖脑苷脂酶，国内最常用的为伊米苷酶，能够显著缩

小患者的肝脾体积，恢复血红蛋白及血小板水平[17] [18]，为 I 型戈谢病治疗的标准方法[19]。该患儿行

酶替代治疗之后，血象明显好转，骨损害程度较前减轻，肝脏回缩至正常大小。在可以进行酶替代治疗

的情况下，避免脾切除术应成为重要的治疗目标。脾切除术只有在特殊情况下，由经验丰富的戈谢病治

疗医师评估后才可考虑[20]。葡萄糖脑苷脂在骨髓、肝脏、肺脏等器官的蓄积速度会在脾切除术后骤增；

感染、血栓和瘤形成也是脾切除术后的并发症；全脾切除术后，患者体内血小板水平升高并与肺血管内

皮细胞相互作用造成血管重塑，增加了肺动脉高压的风险。脾切除术后，重要的脾脏免疫功能的丧失是

导致凶险性感染的主要原因。有研究表明 I 型戈谢病患者脾切除后易发生胆系结石[21]。但是该患儿确诊

戈谢病 4 年 1 月余后才进行酶替代治疗，病初病情未得到有效控制，出现重度脾大、脾脏梗死、脾功能

亢进，脾切除术不可避免。 

4. 结论 

总之，酶替代疗法可以显著改善脾脏肿大症状[22]，也可改善肝脏肿大症状。临床医师可通过识别戈

谢病患者的早期骨骼损害表现、脾肿大症状来筛查、确诊戈谢病；确诊戈谢病之后及早进行酶替代治疗

可早期干预戈谢病对儿童生长发育的影响、降低切脾率，是治疗戈谢病的关键[23]。脾切除可以有效缓解

戈谢病患儿临床症状，减少酶替代治疗剂量，而保留副脾可以减少部分脾切除及全脾切除并发症[24]。 

同意书 

该病例报道已获得病人家属的知情同意。 
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