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摘  要 

探讨伴t(16;21)(p11;q22)/FUS::ERG融合基因急性髓系白血病(AML)的临床特征、治疗挑战及预后。方

法：报道1例58岁FUS::ERG阳性AML患者的诊疗经过，并结合文献进行复习。结果：患者初诊呈高白细

胞血症(WBC 142.2 × 109/L)，免疫表型特征性表达CD56、CD123，伴+10、del(5q)及WT1突变。经维

奈克拉 + 地西他滨 + 高三尖杉酯碱(VHD)方案诱导达完全缓解(CR)，缓解持续约7个月后出现分子学

复发(FUS::ERG 13.63%)及胆道梗阻性黄疸，疑似胆系髓外浸润(EMD)。后续对多种强化挽救治疗方案均

耐药。结论：FUS::ERG AML是一种罕见高危亚型，维奈克拉为基础方案可诱导缓解，但极易发生获得性耐

药及EMD。首次缓解后应尽早行异基因造血干细胞移植，其胆道EMD表现及耐药机制需引起高度重视。 
 
关键词 

急性髓系白血病，FUS::ERG融合基因，t(16;21)，维奈克拉，髓外浸润 
 

 

A Case of FUS:ERG Fusion Gene-Positive 
Acute Myeloid Leukemia with Suspected 
Biliary Tract Infiltration and Literature 
Review  
Jinyu Sui1, Liyun Zhao2* 
1Graduate School, Chengde Medical University, Chengde Hebei 
2Department of Hematology, Xingtai People’s Hospital, Xingtai Hebei 
 
Received: December 27, 2025; accepted: January 21, 2026; published: January 29, 2026 

 

 

*通讯作者。 

https://www.hanspub.org/journal/acm
https://doi.org/10.12677/acm.2026.162382
https://doi.org/10.12677/acm.2026.162382
https://www.hanspub.org/


随金雨，赵丽云 
 

 

DOI: 10.12677/acm.2026.162382 218 临床医学进展 
 

 
 

Abstract 
Objective: To explore the clinical features, therapeutic challenges, and prognosis of acute myeloid 
leukemia (AML) with t(16;21)(p11;q22)/FUS::ERG fusion gene. Methods: The diagnosis and treat-
ment course of a 58-year-old patient with FUS::ERG-positive AML were reported and reviewed with 
literature. Results: The patient presented with hyperleukocytosis (WBC 142.2 × 10⁹/L) at initial di-
agnosis, with characteristic immunophenotypic expression of CD56 and CD123, accompanied by 
+10, del(5q), and WT1 mutation. Complete remission (CR) was achieved after induction therapy 
with Venetoclax, Decitabine, and Homoharringtonine (VHD). Molecular relapse (FUS::ERG 13.63%) 
and obstructive jaundice suggestive of biliary extramedullary disease (EMD) occurred approxi-
mately 7 months after remission. Subsequent intensive salvage therapies were ineffective. Conclu-
sion: FUS::ERG AML is a rare high-risk subtype. Venetoclax-based regimens can induce remission 
but are prone to acquired resistance and EMD. Allogeneic hematopoietic stem cell transplantation 
should be performed as early as possible after first remission, and biliary EMD manifestations and 
resistance mechanisms warrant close attention. 
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1. 病例资料 

患者男，58 岁。主因“双下肢瘀斑 1 月，发热 20 天”于 2024 年 8 月 20 日就诊于北京大学人民医

院。血常规示 WBC 142.2 × 109/L，HB 99 g/L，PLT 41 × 109/L。骨髓病理学：增生 II~III 级，原始血细胞

占 91%，POX 染色阴性。流式细胞术检测到 94.53%的异常髓系原始细胞，特征性表达 CD117，CD34，
CD33，CD56，CD123，CD9。细胞遗传学分析示：47, XY, del(5)(q31), +10, t(16;21)(p11;q22) [6]/47, idem, 
add(3)(q21) [3]/46, XY [1]。分子生物学检测：FUS::ERG 融合基因 105.4%，WT1 突变 84.3%。确诊为

FUS::ERG AML。经降细胞及抗感染治疗后，于 2024 年 9 月 2 日转入我院。入院后给予 VHD 方案(维奈

克拉 100 mg d1~9、地西他滨 36 mg Q8h d4~6、高三尖杉酯碱 3.6 mg d4~8)诱导治疗。2024 年 10 月 8 日

复查骨髓达 CR，流式 MRD 阴性，建议患者行造血干细胞移植，患者拒绝。此后接受多疗程巩固治疗

(VHD, DA, VAA, HA)及腰穿鞘注，期间 MRD 持续阴性 6 个月余。2025 年 5 月 1 日复查示分子生物学复

发：骨髓流式 MRD 0.37% (见表 1)，FUS::ERG 上升至 13.63% (见表 2)。遂予 IAC 方案(伊达比星 10 mg 
d1~3，阿糖胞苷 0.2 g d1~5，环磷酰胺 0.6 g d2、5)化疗，6 月 6 日评估达 Cri (见图 1)。然而，同期(5 月

26 日)患者出现肝功能异常与梗阻性黄疸，胆红素进行性升高(最高达总胆红素 203.6 μmol/L，直接胆红素

143.3 μmol/L)。肝胆 MRI 提示肝内外胆管扩张，胆总管末端结构欠清，高度怀疑胆道髓外浸润。行 ERCP
鼻胆管引流术后并发胰腺炎，经治疗后好转。期间于 6 月 24 日查骨髓(见图 2)示原幼细胞 18.5%，提示

全面复发。后续给予含米托蒽醌脂质体及塞利尼索的多种强化挽救方案，均未缓解，最终疾病进展。患

者目前在我院支持治疗中。随访至 2025 年 10 月。该篇报道已获得患者知情同意。 
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Table 1. Historical results of minimal residual disease detection 
表 1. 微小残留病检测历史结果 

异常细胞名称 采样日期 标本类型 结果(%) 

异常髓系原始细胞 20241008 骨髓 0.00 

异常髓系原始细胞 20241203 骨髓 0.00 

异常髓系原始细胞 20250106 骨髓 0.00 

异常髓系原始细胞 20250318 骨髓 <0.01 

异常髓系原始细胞 20250429 骨髓 0.37 

 
Table 2. Quantitative results of fusion genes 
表 2. 融合基因定量结果 

项目名称 拷贝数 目的基因/内参基因(%) 融合类型 

目的基因 FUS::ERG 4048 
13.63 Exon6/7-Exon7 

内参给予 ABL1 29,697 

 

 
Figure 1. Bone marrow smear findings after treatment for the first relapse 
图 1. 第一次复发治疗后的骨髓象 

 

 
Figure 2. Bone marrow smear findings after the second relapse 
图 2. 第二次复发后的骨髓象 
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2. 讨论 

TLS::ERG 融合基因是由 t(16; 21)(p11;q22)染色体易位产生，该易位导致 16 号染色体上的 TLS 基因

与 21 号染色体上的 ERG 基因发生框内融合。TLS 基因编码一个多功能 RNA 结合蛋白，参与转录调控、

RNA 剪接和运输；而 ERG 基因则是 ETS 家族的重要转录因子，在造血干/祖细胞的自我更新、分化和血

管形成中扮演关键角色。所形成的 TLS::ERG 融合蛋白兼具 TLS 的强转录激活能力与 ERG 的 DNA 结合

能力，通过破坏正常的造血转录网络，这直接导致细胞分化阻滞与恶性增殖[1] [2]。 
本例患者的临床特点集中体现了 FUS::ERG AML 的核心特征。其高白细胞起病、特征性免疫表型

(CD34+ CD117+ CD33+ CD56+ CD123+)、复杂的附加细胞遗传学异常(+10, del(5q))以及伴随的 WT1 突

变，与既往文献报道呈现出高度的一致性[3]-[5]。Buchanan 等的综述[3]指出，t(16;21)易位常与额外的染

色体异常共存，其中+8 和+10 最为常见，本例中的+10 异常正是其基因组不稳定的典型表现。董晓燕[5]
等对 12 例中国患者的分析进一步证实，此类患者常合并诸如 PTPN11、NRAS、BCOR 等基因突变，WT1
突变可见于部分病例，这些共存突变共同构成了其恶性克隆的复杂生物学背景，并可能与更差的预后相

关[4]。 
本病例最具价值的观察点在于其对维奈克拉联合去甲基化药物(HMA)方案(VHD)的动态治疗反应。

该患者初期对 VHD 方案反应良好，揭示了现代靶向治疗在此类分子背景极为复杂疾病中的效果，以维奈

克拉联合高三尖杉酯碱及地西他滨的方案，通过 BCL-2 抑制剂、蛋白合成抑制剂与去甲基化药物的协同

作用，成功突破了初治的耐药屏障，诱导患者获得 CR，并获得了持续 7 个月的深度缓解，这为使用维奈

克拉等新药靶向治疗此类高危患者提供了临床依据[6]，也为 Song B.Q.等[7]报道的 VHA 方案在新诊断

AML (包括高危组)中具有高缓解率提供了有力的个例佐证，表明该策略在此类患者中具有诱导缓解的可

行性。维奈克拉与高三尖杉酯碱的协同作用机制，可能包括后者协同抑制 BCL-2 表达、协同诱导白血病

细胞凋亡，这在难治复发 AML 中已显示出应用前景[7] [8]。 
本次复发的独特之处在于分子学复发与胆道梗阻性黄疸几乎同步出现。FUS::ERG AML 本身具有

EMD 高发倾向[3] [9]，但胆道浸润极为罕见。Norsworthy 等[10]的综述指出，肝胆系统髓系肉瘤可表现为

梗阻性黄疸，诊断困难，预后极差。Kayser 等[11]的最新研究指出，伴有 EMD 的 AML 患者即使接受

VEN/HMA 治疗，其总体预后仍然极差，中位总生存期约 6.4 个月，且缓解后复发率高达 60%。这无疑表

示对于 FUS::ERG AML，MRD 的动态监测至关重要，一旦出现分子学复发，应警惕 EMD 的可能，并积

极进行影像学评估[10] [12]。 
其耐药机制与 Asai-Nishishita [1]等的最新发现高度契合。该研究证实 FUS::ERG 融合蛋白可通过破

坏染色质结构(涉及 BCOR、NCOR2 等)，导致对去甲基化药物的获得性耐药。更重要的是，其研究发现

耐药细胞对 MCL-1 抑制剂敏感，而对 Venetoclax 耐药。这从机制上解释了为何本例患者后期即便更换多

种强化方案仍治疗失败，也为未来探索 MCL-1 抑制剂等挽救策略提供了方向[1]。 
唯一被证实可能争取长期生存的手段是在首次完全缓解后尽早施行异基因造血干细胞移植(allo-

HSCT) [5] [12]-[14]，allo-HSCT 可能是改善 FUS::ERG AML 预后的唯一有效手段，应尽早进行。结合国

内病例报道[12] [14]-[16]，共总结 37 例 TLS::ERG 阳性 AML 患者。汇总数据显示，除 t(16;21)易位外，

患者常伴有高频的附加染色体异常(如+8、+10)及多种基因突变。其突变谱系呈现高度异质性：除常见的

表观遗传修饰因子突变(如 TET2、ASXL1)和转录因子突变(如 RUNX1、WT1)外，亦高频涉及 RTK/RAS
信号通路激活基因(如 C-KIT、NRAS、PTPN11)及抑癌基因 TP53。患者中位总生存期约 10~16 个月。尽

管初始诱导化疗完全缓解率高，但极易早期复发。单纯化疗患者预后极差(中位 OS 1.5~10 个月)，异基因

造血干细胞移植可显著延长生存期(中位 OS 16~21 个月)，但移植后复发率仍高，总体预后不良。国外
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Keino 等[13]也报道了移植后早期复发的病例，提示即使移植后仍需探索有效的维持治疗。因此，探索新

的治疗策略是当前临床面临的一重大难题。除前述的 MCL-1 抑制剂外，针对 ERG 转录因子本身或其下

游通路的新型靶向药物可能是未来的研究方向。 
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