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B4_E7_97_85_c22_655759.htm （1）重症联合性免疫缺陷病：

本病是一种体液免疫、细胞免疫同时有严重缺陷的疾病，一

般T细胞免疫缺陷更为突出。患者血循环中淋巴细胞数明显减

少，成熟的T细胞缺如，可出现少数表达CD2抗原的幼稚的T

细胞。免疫功能如，无同种异体排斥反应和迟发型过敏反应

，也无抗体形成。本病的基本缺陷尚不清楚，可能与干细胞

分化为T、B细胞发生障碍或胸腺及法氏囊相应结构的发育异

常有关。病变主要表现为淋巴结、扁桃体及阑尾中淋巴组织

不发育；胸腺停留在6～8周胎儿的状态，其中无淋巴细胞或

胸腺小体，血管细小。患儿由于存在体液和细胞免疫的联合

缺陷，对各种病原生物都易感，临床上常发生反复肺部感染

、口腔念珠菌感染、慢性腹泻、败血症等。在治疗方面可选

用正常骨髓干细胞移植或同胞兄妹骨髓移植。但供体骨髓中T

细胞介导的移埴物抗宿主反应（GVH）往往是造成治疗失败

的严重问题。 约有25%～50%的重症联合免疫缺陷病例，主

要与先天性缺乏腺苷脱氨酶（adenosine deaminase，ADA）有

关。一则严重影响细胞DNA包括淋巴细胞DNA的合成代谢，

同时由于三磷酸脱氧腺苷在淋巴细胞的堆积，后者对淋巴细

胞尤其是T细胞具有一定的毒性作用，从而造成淋巴细胞在增

补、分化及功能方面的障碍。测定病人红细胞的ADA有助于

诊断本病。给病儿输入含有ADA活性的红细胞可一定程度地

改善其免疫功能状态。 （2）伴血小板减少和湿疹的免疫缺

陷病：本病又称Wiscott－Aidrich综合征，是一种X染色体隐



性遗传性免疫缺陷病，多见于男孩，临床表现为湿疹、血小

板减少及反复感染。免疫缺陷早期表现为对多糖类抗原的体

液免疫应答不全，患儿对肺炎球菌和其他带多糖荚膜的细菌

特别易感。随着年龄增长，逐渐出现细胞免疫缺陷，易患病

毒和卡氏肺孢子虫感染。因血小板功能下降而常伴明显的出

血倾向。血中IgM明显减少，IgG正常，在有些患者IgA、IgE

可升高，淋巴细胞数通常正常。各种疾苗接种后，抗体形成

反应微弱，T细胞功能欠佳，迟发型变态反应不良，患者中恶

性淋巴瘤发病率较高。骨髓移植对有些患有一定疗效。 （3

）伴共济失调和毛细血管扩张症的免疫缺陷病：本病是常染

色体隐性遗传性疾病，常累及幼儿，兼有T、B细胞免疫缺陷

。一般2岁开始起病，临床特点包括小脑性共济失调，眼结膜

和皮肤毛细血管扩张，反复鼻窦及肺部感染等。过去认为本

病是一种神经系统疾病，目前已知除神经系统外，血管、内

分泌及免疫系统均可受累，40%患者显示选择性IgA缺陷。 患

者胸腺发育不良，淋巴细胞和胸腺小体均严重缺乏，皮质髓

质界限模糊。淋巴结无滤泡形成，浆细胞也少见。关于本病

出现多系统异常的机制，尚无一致的见解，可能与DNA修复

功能障碍有关，患者并发恶性淋巴瘤的机率甚高。 相关推荐
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