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  ABO血型系统是人类最重要的血型系统,血型

鉴定的正确性是确保临床用血安全的重要环节,在工

作中发现1例儿童原发性体液免疫缺陷导致血型抗

体缺失病例,血型鉴定正反定型不符,经过进一步试

验检测确定,现报道如下。
1 病例资料

  患儿,男,9岁,因“发热伴咳嗽、胸痛半月”收入住

院。严重肺部感染,胸部CT示:左肺炎变并部分实

变;
 

超敏 C反应蛋白+血细胞分析:白细胞计数

13.77×109/L,超敏C反应蛋白28.64
 

mg/L,单核细

胞计数1.51×109/L,中性粒细胞计数5.25×109/L;
生化体液免疫:免疫球蛋白 G

 

0.05
 

g/L,免疫球蛋

白A
 

0.18
 

g/L,免疫球蛋白 M
 

0.79
 

g/L;手术备血做

血型鉴定时发现患儿血型抗体缺失,疑难血型血清学

实验结果:抗-A(4+)、抗-B(-)、A1细胞(-)、B细

胞(-)、O 细胞(-)、自身(-),B细胞在室温15
 

min、4
 

℃
 

10
 

min、37
 

℃
 

10
 

min都未发生凝聚,抗体

筛选均为阴性,直接抗人球蛋白试验阴性,综合上述

该患儿血浆中无抗-B,说明抗-B缺失。淋巴细胞亚群

流式测定白细胞分化抗原结果:CD3+CD4+
 

18.40%,
CD4/CD8

 

0.26%,CD16+ CD56+
 

2.27%,CD19+
 

0.00%。免疫组化染色(二步法)示:胸膜组织细胞间

的造血细胞单一表达T淋巴细胞的标记,CD2(+)、
CD3(+),不表达B淋巴细胞标记,CD20、B细胞特异

性激活蛋白(Pax5)(-),见图1。临床诊断:肺炎伴左

侧脓胸。

  注:
 

CD2(+),CD3(+),CD20(-),Pax5(-)。

图1  免疫组化检测结果(免疫组织化学染色,×100
 

)

2 讨  论

  进行ABO疑难血型鉴定的分析思路就是先对血

清学的特点进行分析,再通过询问、查询病历资料假

设原因,而后根据现有条件设计针对性试验进行辅助

验证,最终完成血型的确认[1]。患儿血型鉴定结果为

正定型血清学表现为 A型,反定型为 AB型,经过疑

难血型试验发现患儿血清中无抗-B,患儿自出生后抵

抗力差,经常出现反复感染,考虑患儿血型抗体缺失

与体液免疫缺陷有关[2-4]。原发性体液免疫缺陷患者

发病年龄小,主要见于婴儿和儿童。它的特点是血清

免疫球蛋白
 

G、A
 

、M
 

水平低,抗体产生损失,缺乏能

够产生抗体的B
 

淋巴细胞或浆细胞[5-7]。B淋巴细胞

表面抗原是机体重要的免疫细胞,与抗肿瘤、抗病毒

感染和免疫调节有关,在某些情况下参与超敏反应和

自身免疫性疾病的发生[8-10]。本研究通过流式技术和

免疫组化试验得知该患儿CD19、CD20和Pax5不表

达,说明患儿从祖B细胞开始就存在缺失,B淋巴细

胞不能成熟,于是就不能进行浆细胞分泌产生抗体,
这与患儿反复的化脓性细菌感染或对某些病毒的易

感性增加,术后疗效差等临床表现相符[11-12]。目前,
国内外相关文献对免疫缺陷的进展有报道,但是针对

抗体缺失导致血型鉴定困难及如何处理没有具体说

明。对由免疫缺陷导致血型抗体缺失的患儿ABO
 

血

型正反定型不符情况必须给予足够重视,应结合疾病

进行血型血清学试验,可以增加淋巴细胞亚群和免疫

组织化学检测项目进一步验证患者体液免疫功能,辅
助临床完善临床诊疗,从而确保患儿的临床用血安

全,为解决疑难血型提供一条新的思路。
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  苍白球黑质红核色素变性为脑组织铁沉积性神

经变性病(NBIA),由基因突变导致椎体外系症状为

主,伴其他复杂临床症状,在脑组织特定部位可见异

常铁沉积[1]。在儿科临床工作中对于颅脑影像学检

查的特点很大程度上依赖于医学影像科的报告,而影

像报告中未提示具有的特征性术语或可能的疾病时容

易导致漏诊或误诊,对于罕见病更是如此,现分享1例

苍白球黑质红核色素变性,总结其临床及影像学特点。
1 病例资料

  患儿,女,4岁11月龄,主因“发作性头颈向右扭

转1周”入院,患儿运动发育落后(23月会走,走路不

稳,易跌倒)、语言发育落后(至今发音不准),家长否

认存在家族史。患儿在住院前1周开始出现不自主

头颈向右侧扭转,经家长言语或触碰干扰可停止,每
日发作数次逐渐增多、发作时间延长,严重时可因头

颈扭转导致原地转圈,直至摔倒。
查体:生命体征平稳,周身无皮疹,心、肺、腹无异

常,意识清楚,精神正常,构音不清,四肢肌张力增高,
四肢肌力V级,双侧膝腱反射及跟腱反射亢进,双侧

巴氏征阳性,脑膜刺激征阴性,共济试验笨拙。颅脑

MRI检查:双侧基底节对称性稍长T1稍长T2信号

(图1)。脊髓 MRI检查:无异常。血常规、尿常规、心
肌酶、肝功能、肾功能、血离子、血氨、血乳酸、甲状腺

功能、甲状旁腺激素检测:均正常。裂隙灯下未见K-
F环。眼科眼底检查:视网膜色素紊乱。基因检测:
患儿系泛酸激酶2(PANK2)基因c.796-797del和c.
1555T>C突变的复杂杂合子(c.796-797del:父亲未

发现变异,母亲杂合变异;c.1555T>C:父亲杂合,目
前未发现变异)。致病性报道:c.796-797del,为致病

变异(图2);c.1555T>C,为可疑致病变异(图3)。

  注:T2图像呈现“虎眼征”,即双侧苍白球对称性中央内侧高信号,

周边低信号。

图1  颅脑 MRI结果
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