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[摘要]　目的　分析急性巨核细胞白血病(AMKL)的临床特征、诊治

及预后情况，并进行文献复习。方法　回顾性分析2016年1月－2021年5

月福建医科大学附属协和医院、赣南医学院第一附属医院收治的共14例

AMKL患者的临床资料，总结AMKL患者的临床特征、诊断及鉴别诊断、

治疗及预后等，并检索国内外文献资料进行文献复习。结果　共纳入14例

AMKL患者，其中儿童6例，男4例，女2例，中位年龄2岁(13个月至6岁)；

成人8例，男5例，女3例，中位年龄57(19~78)岁。患者临床表现主要以血

液病非特异性症状为主，所有患者均完善骨髓穿刺活检术，镜下可见大

量原始巨核细胞，除2例未完善流式细胞术免疫分型、细胞遗传学及分子

生物学检测外，余12例均有巨核系抗原(CD41、CD61、CD42b)表达，且

伴随遗传学或分子生物学异常。除1例骨髓移植后尚存活、1例失访外，余

12例死亡，中位生存期5.5(0~21)个月。2002－2022年中国(不包括港澳台

地区)共报道AMKL患者249例，其中由其他血液病转化16例：6例由慢性

粒细胞白血病(CML)转化，4例由骨髓增生异常综合征(MDS)转化，3例由

骨髓纤维化(MF)转化，2例由原发免疫性血小板减少症(ITP)转化，1例由

急性淋巴细胞白血病(ALL)转化。249例AMKL患者中，尚存活24例，死亡

225例，死因多为化疗后病情进展或复发、移植后复发、重症感染及致命

性出血等。结论　AMKL罕见且预后极差，临床表现缺乏特异性，通过骨

髓常规和病理、流式细胞术免疫分型、细胞遗传学、分子生物学检查以

及电镜技术等综合判断有助于其诊断及鉴别。治疗上应首选参加临床研

究，同时密切监测可检测残留病(MRD)，诱导缓解化疗联合表观遗传学

药物及靶向治疗可能使AMKL患者受益，在标准化疗诱导缓解第1次完全

缓解后应尽早行造血干细胞移植，以最大程度改善预后。

[关键词]　急性巨核细胞白血病；原始巨核细胞；鉴别诊断；临床特

征；预后
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[Abstract]　Objective　To analyze the clinical features, diagnosis and treatment and prognosis of acute megakaryocytic 

leukemia (AMKL), and then review the relative of AMKL. Methods　Retrospectively study the clinical data of 14 AMKL patients 

admitted to Fujian Medical University Union Hospital and the First Affiliated Hospital of Gannan Medical University from January 

2016 to May 2021, analyze and discuss the clinical features, diagnosis and differential diagnosis, treatment and prognosis of AMKL 

patients, and search domestic or foreign literature for the literature review at the same time. Results　A total of 14 AMKL patients 

were included in present study, including 6 children [4 males and 2 females, with a median age of 2 years (13 months to 6 years)]; 

8 adult patients [5 males and 3 females, with a median age of 57 (19-78) years]. The clinical manifestations of the patients were 

mainly non-specific symptoms of blood diseases. All patients underwent bone marrow biopsy, and a large number of primitive 

megakaryocytes were seen under the microscope. Except for 2 patients with incomplete flow immunophenotyping, cytogenetics 

and molecular biology tests, all the remaining 12 patients had megakaryocyte antigens (CD41, CD61, CD42b) expression, 

accompanied by genetic or molecular biology abnormalities. Except for 1 patient who survived after bone marrow transplantation 

and 1 patient who was lost to follow-up, the remaining 12 patients died, the median survival time was 5.5 (0–21) months. A total of 

249 cases of AMKL patients in mainland of China (excluding Hong Kong, Macao and Taiwan) were reported from 2002 to 2022, 

of which 16 cases were transformed by other hematological tumor diseases: 6 cases were transformed by chronic myeloid leukemia 

(CML), 4 cases were transformed by myelodysplastic syndrome (MDS), 3 cases were transformed by myelofibrosis (MF), 2 cases 

were transformed by primary immune thrombocytopenia (ITP), and 1 was transformed by acute lymphoblastic leukemia (ALL). 

Among the 249 AMKL patients, 24 survived and 225 died. Most of the causes of death were disease progression, recurrence after 

chemotherapy or transplantation, severe infection, and fatal hemorrhage. Conclusions　AMKL is rare and has an extremely poor 

prognosis with lack of specificity in clinical manifestations. It is helpful for diagnosis and differential diagnosis of AMKL by the 

results of bone marrow routine and pathology, flow cytometry, cytogenetics, molecular biology and electron microscopy. Clinical 

trials should be the first choice for the treatment of AMKL, correspondingly, close monitoring of measurable residual disease (MRD), 

and the remission induction chemotherapy combined with epigenetic drugs and targeted therapy may benefit patients. In addition, 

AMKL patients should undergo hematopoietic stem cell transplant as soon as possible after the first complete remission induced by 

standard chemotherapy, which will maximize the prognosis of patients.

[Key words]　acute megakaryocyte leukemia; megakaryocyte primordial cells; differential diagnosis; clinical features; 

prognosis

急性巨核细胞白血病(ac u te  m e ga k a r yo c y t i c 
leukemia，AMKL)是临床罕见且预后极差的急性

髓系白血病，依照法英美(French,  American,  and 
British classification scheme for leukemia，FAB)分型

为AML -M7，常伴有骨髓纤维化[1]。AMKL多见于

唐氏综合征(Down syndrome，DS)患儿，而DS相关

AMKL(DS-AMKL)预后相对良好[2]。由于AMKL发

病率低且临床罕见，目前国内外仍以个案或极少数

单中心回顾性研究为主，对于其致病机制、临床诊

断及治疗等方面的研究较为单一、局限。本研究回

顾性分析14例AMKL患者的临床资料并进行文献复

习，以期提高临床医师对AMKL的认识。

1　资料与方法

1.1　研究对象　回顾性分析2016年1月－2021年5
月福建医科大学附属协和医院、赣南医学院第一

附属医院收治的共14例A MKL患者的临床资料。

AMKL的诊断参照WHO分型诊断标准：骨髓原始细

胞≥20%，其中≥50%的原始细胞来源于巨核系；

原始细胞表达CD41、CD42、CD61或Ⅷ因子；骨

髓活检结果示网状纤维增多抑或提示骨髓纤维化。

纳入标准：(1)临床表现符合AML且为入院后新诊

断为AMKL，未在外院接受过任何临床干预；(2)
经外周血涂片、骨髓常规(细胞化学染色)、骨髓病

理活检、流式免疫分型，以及分子生物学检查等血

液病经典诊断手段予以明确的初诊AMKL。排除标

准：(1)由其他恶性血液疾病转化的AMKL；(2)既
往有其他恶性肿瘤病史(复合癌或多重癌)；(3)复
发AMKL；(4)治疗相关(化疗后或移植后)AMKL。
本研究经福建医科大学附属协和医院、赣南医学院

第一附属医院医学伦理委员会审批(2019KY096、
LLSC-2021071601)。
1.2　诊断方法　所有患者入院后均完善骨髓穿刺

活检，骨髓涂片进行形态学及细胞化学染色，骨

髓活检组织进行免疫组织化学染色；同时留取相

应骨髓标本完善免疫分型检测(流式细胞术)、遗传

学(染色体)及分子生物学(如融合、突变基因)检测

等，待上述结果回报后进行综合诊断。

1.3　治疗方案　14例AMKL患者中，6例采用IA方

案(IDA+Ara-C)，3例采用FLAG-IDA方案(Flu+Ara-
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C+G-CSF+IDA)联合腰穿鞘注防治中枢神经系统白

血病(central nervous system leukemia，CNSL)，2例采

用阿扎胞苷去甲基化治疗，1例采用地西他滨+CAG
方案，余2例于骨髓形态学初步诊断后放弃治疗。

1 . 4 　临床特征　 1 4 例 A M K L 患者中，男 9 例

( 6 4 . 3 % )，女5例( 3 5 . 7 % )；儿童患者( < 1 4岁) 6例
(42.9%)，男4例，女2例，中位年龄2岁(13个月至6
岁)；成人患者8例(57.1%)，男5例，女3例，中位

年龄57(19~78)岁。初诊时三系减低8例(57.1%)，
伴贫血症状12例(85.7%)，出血症状10例(71.4%)，
发热1 0例( 7 1 . 4 % )，肝脾肿大5例( 3 5 . 7 % )，淋巴

结肿大2例(14.3%)，血清乳酸脱氢酶(LDH)升高

1 1例( 7 8 . 6 % )。外周血血常规计数显示白细胞计

数(WBC)为3.31(0.52~54.85)×10 9/L，血红蛋白

(Hb)为6 3 . 5 ( 3 9 ~ 1 0 1 )  g / L，血小板计数(P LT )为
42.5(6~104)×109/L(表1)。

表1　14例AMKL患者的临床资料

Tab.1　Clinical data of 14 patients with AMKL

序号 性别 年龄
(岁)

临床症状体征 外周血检查指标 骨髓检查

贫血 出血 发热 肝脾肿大 淋巴结肿大 WBC(×109/L) Hb(g/L) PLT(×109/L) LDH升高 干抽 巨核系抗原

1 女 2 + + + - - 0.52 57 14 - - +

2 男 19 + + + + - 24.23 74 48 + + +

3 女 1.5 + - - - - 7.98 61 104 - + +

4 男 51 - + + - - 1.02 95 37 + - +

5 男 2 + + + + - 54.85 39 6 + + 未送检

6 男 59 + + + - + 1.50 72 19 + + +

7 男 65 + - - - - 3.68 63 75 + + +

8 男 1.1 + + + - - 14.23 55 60 + - +

9 女 55 + + - + + 2.94 87 57 + + +

10 男 6 + + + - - 1.67 53 34 - - +

11 女 62 - - + - - 2.58 101 66 + - +

12 男 3 + + + + - 27.23 64 23 + + +

13 男 78 + - + + - 2.12 48 52 + + 未送检

14 女 37 + + - - - 3.74 89 31 + - +

　　AMKL. 急性巨核细胞白血病；WBC. 白细胞计数，正常值为(4~10)×109/L；Hb. 血红蛋白，正常值为成年男性120~160 g/L、成年

女性110~150 g/L、儿童115~160 g/L；PLT. 血小板计数，正常值为(100~300)×109/L；LDH. 乳酸脱氢酶，正常值为109~245 U/L

1.5　骨髓检查结果　骨髓形态学检查结果显示，

14例骨髓增生程度不一，骨髓涂片可见大小不等、

圆形或类圆形且边缘不齐、呈毛刺或云雾状突起的

原始巨核细胞，细胞质不丰富，呈蓝色不透明且着

色不均，可见伪足样凸起，个别细胞可见少许空泡

或颗粒，亦见凹陷、扭曲等，染色质细腻或呈颗粒

状，但部分核仁不清晰，部分细胞边缘可见聚集性

血小板。过氧化物酶(Pox)染色、非特异性酯酶(AS-
DCE)、热盐水试验均为阴性，糖原染色(PA S)可
见块状阳性，α-乙酸萘酚酯酶染色(α-NAE)可见阳

性，并可被氟化钠抑制试验(NAF)所抑制(图1)。
1 . 6 　流式细胞术免疫分型　 1 4 例 A M K L 患者

中，2例未完善流式细胞术，余1 2例中，巨核系

抗原C D 4 1、C D 6 1、C D 4 2 b表达阳性分别为9例
( 7 5 . 0 % )、8例( 6 6 . 7 % )、5例( 4 1 . 7 % )，髓系抗原

CD13、CD33、HLA-DR表达阳性均为8例(66.7%)，
CD117表达阳性为7例(58.3%)(表2)。
1 . 7　细胞遗传学与分子生物学检测结果　1 4例
AMKL患者中，除2例未行染色体核型分析及融合/ 

突变基因检测外，余12例均已完善。3例(25.0%)
染色体核型正常，6例( 5 0 . 0 % )伴复杂核型，4例
(33.3%)伴+21(21三体)染色体核型，4例(33.3%)伴
+8染色体核型，4例(33.3%)伴+19染色体核型；9例
(75.0%)伴WT1高表达，3例(25.0%)伴EVI1突变，3
例(25.0%)伴TP53突变(表3)。
1.8　疗效评估与随访　疗效评估参考《血液病诊

断及疗效标准》。14例AMKL患者中，2例在骨髓

形态学初步诊断后放弃治疗。采取临床治疗措施

的12例患者中，1例化疗未达1个疗程自动出院后

死亡；余11例完成标准诱导化疗方案(含2例去甲基

化治疗)，除2例(18.2%)死于化疗后骨髓抑制所致

的重症感染外，1个疗程后达到完全缓解(CR) 4例
(36.4%)，2个疗程后达到CR 5例(45.5%)，2例于CR
后在外院行异基因造血干细胞移植。采用电子住院

病历系统跟进患者最近返院复查的指标及住院治

疗情况，并通过电话方式进行随访，随访截至2022
年3月14日，结果显示，在接受完整且规范治疗后

尚存活的9例中，1个疗程CR 1年内复发后死亡3例
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图1　AMKL患者骨髓细胞化学染色镜下图(×400)

Fig.1　Microscopic image of bone marrow cytochemical staining of AMKL patients (×400)
　　A. Wright-Giemsa染色(瑞氏染色法)可见原始巨核细胞增多，呈类圆形，胞体边缘可见云雾状或絮状突起，其周边伴随少许血小

板；B. 过氧化物酶(Pox)染色呈阴性；C. 糖原染色(PAS)可见原始细胞呈块状阳性；D. 非特异性酯酶染色(AS-DCE)呈阴性；E. α-乙酸

萘酚酯酶染色(α-NAE)呈阳性；F. 氟化钠抑制试验(NAF)可见原始幼稚细胞被抑制；G. 热盐水试验呈阴性

A B C D

E F G

表2　14例AMKL患者流式细胞术免疫分型

Tab.2　Flow cytometric immunophenotyping of 14 AMKL patients

序号 表达抗原类型

1 CD4、CD36、CD38、CD41、HLA-DR、CD42b、CD61、CD71

2 CD33、CD34、CD36、CD419(dim)、CD56、CD61、CD117

3 CD34、CD117、CD36、CD41、CD61、CD42b、CD56

4 CD4、CD7、CD13、CD36、CD38、CD33、HLA-DR、CD42b、CD61、CD71

5 未检测

6 CD56、CD34、CD36、CD117、CD33、CD41、HLA-DR、CD13、MPO

7 CD34、CD38、CD36、CD41、CD42b、CD13、CD33、CD117

8 CD34、HLA-DR、CD36、CD38、CD15、CD41、CD61、CD64、CD117、MPO

9 CD13、CD33、CD34、CD36、CD38、HLA-DR、CD41a、CD61、CD117

10 CD117、CD33、CD34、HLA-DR、CD13、CD38、CD41、CD71

11 CD4、CD7、CD13、CD41、CD64、CD42b、CD61、CD117

12 CD4、CD13、CD14、CD33、CD36、CD41、HLA-DR、CD64、MPO、CD71

13 未检测

14 CD4、CD7、CD13、CD14、CD33、CD36、HLA-DR、CD61、MPO

　　CD. 白细胞分化抗原；HLA-DR . 人类白细胞抗原；MPO. 髓过氧化物酶；CD34、HLA-DR为造血祖细胞抗原，CD13、CD14、

CD15、CD33、MPO、CD117为髓系抗原，CD41、CD42b、CD61为巨核系抗原，CD7、CD4、CD36为T细胞抗原(AMKL可异常表

达)，CD38为浆细胞抗原，CD56为NK细胞抗原

(33.3%，含1例骨髓移植后复发)，2个疗程CR 1年
内复发后死亡5例(55.6%)，余1例(11.1%)骨髓移植

后至今19个月仍存活，未发生疾病进展或复发。

2　文献检索与复习

通过检索美国PubMed、中国知网数据库，采

用中文关键词“急性巨核细胞白血病”“急性髓

系白血病M7”和英文关键词“acute megakaryocytic 
leukemia”“Acute Myeloid Leukemia M7”进行检

索。2002－2022年，国外AMKL报道253篇，中国

(不包括港澳台地区)AMKL报道97篇。中国(不包括

港澳台地区)以个案或短篇报道为主，排除会议论

文、高校学位论文等非正式发表以及缺少诊疗、预

后随访数据的学术论文，总病例数共249例。对纳

入文献的临床资料特征、辅助检查、诊治经过及预

后随访等分析如下。

2.1　临床资料特征　249例AMKL患者中，男153
例(61.4%)，女96例(38.6%)，年龄0~74岁，儿童患

者多见于0~3岁。AMKL患者首发症状为乏力186例
(74.7%)、发热161例(64.7%)、皮肤黏膜出血155例
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表3　14例AMKL患者染色体核型分析及分子生物学检测

Tab.3　Analysis of karyotype and molecular biology assay of 14 AMKL patients

序号 核型变化 融合/突变基因

1 51-56，XX，+2，+6，+8，+10，+11，+19，+21，+22[CP5]/46，XX[15] WT1

2 53-55，XY，+2，+6，+7，+8，+10，+19，+21，+2[CP4] WT1、c-kit、CEBPA

3 46-50，XX，+3，+7，+14，+21[CP10]/46，XX，add (9) (q34)，add (12) (q24)[2]/46，XX[8] WT1、c-kit、ASXL1、CEBPA

4 44-46，XY，t(10；11) (p13；q21)，t(14；19) (q11；p13)，add(15) (p11)[CP6]/46，XY[4] WT1

5 未检测 未检测

6 47，XY，+mar[1]/46，idem，t(10；11) (p13；q21)，-14，add(15) (p11)，add(19) (p13)
[10]/46，XY[9] WT1、EVI1

7 48，XY，+2，del(15) (q15 q24)，+19[10] WT1

8 46，XY[20] 阴性

9 46，XX，t(9；22) (q34；q11.2)[30]/92，+8，+12，-7，-20，+21，-der(21)[10] EVI1、WT1、ASXL1、TET2、TP53

10 46，XY[20] WT1

11 48，XX，del(7) (q31)，del(8) (q21 q22)，+9，del(13) (q12 q22)，add(20)，(q13)[20] TET2、TP53、DNMT3A、CSF3R

12 44-46，XY，del(5) (q13 q33)，-7，add(8) (p23)，del(20) (q12)，+r，+mar[CP10] EVI1、TP53

13 未检测 未检测

14 46，XX[20] WT1

　　首位数字为染色体数目，XY或XX为性染色体，t为异位，p为短臂，q为长臂；+为增加，－为减少，del为缺失，inv为倒位，ins

为插入，r为环状染色体，ter为末端，+mar为增加标记的异常染色体；WT1. Wilm氏肾母细胞瘤基因1；c-kit. 酪氨酸激酶受体基因(干

细胞因子受体基因)；ASXL1. 附加性梳基因1；CEBPA. CCAAT/增强子结合蛋白α；EVI1. 亲病毒整合位点基因1；TET2. 十-十一易位2

基因；TP53. 肿瘤蛋白p53基因；DNMT3A. DNA甲基转移酶3A基因；CSF3R. 细胞集落刺激因子3受体基因

(62.2%)、肝脾肿大119例(47.8%)、淋巴结肿大58例
(23.3%)。由其他血液病转化16例(6.4%)，其中6例
由慢性粒细胞白血病(CML)转化，4例由骨髓增生

异常综合征(MDS)转化，3例由骨髓纤维化(MF)转
化，2例由原发免疫性血小板减少症(ITP)转化，1
例由急性淋巴细胞白血病(ALL)转化。

2.2　辅助检查　249例患者均完善血常规检查，所

有患者均存在不同程度的外周血细胞异常。其中

86例(34.5%)伴两系减低，163例(65.5%)存在三系

减低；62例(24.9%)确诊为唐氏综合征。完善骨髓

穿刺术的AMKL患者中，98.2%存在巨核细胞抗原

(CD41、CD61、CD42b)阳性表达；完善细胞遗传

学检测的患者中，76.1%存在染色体核型异常；完

善分子生物学检测的AMKL患者中，存在多基因融

合或突变等分子生物学异常。

2.3　诊治经过与预后情况　249例AMKL患者中，

187例(75.1%)予标准诱导化疗方案，23例(9.2%)予
靶向治疗或表观遗传学治疗，39例(15.7%)于确诊

后放弃治疗。在接受治疗者中，52例(24.8%)行造

血干细胞移植。249例中，尚存活24例(9.6%)，死

亡225例(90.4%)，死因包括化疗后病情进展或复发

164例(72.9%)、移植后复发35例(15.6%)、重症感染

19例(8.4%)以及致命性出血7例(3.1%)。

3　讨　　论

A M K L是一种起源于造血干细胞并以分化阻

滞于原始巨核细胞过度异常增殖为特征表现的高

度异质性AML[3]，约占所有AML的1%[4]，于1931年
由Von Boros首次报道 [5]。在随后的数十年里，由

于AMKL临床罕见且缺乏准确、可靠的诊断标准，

致使其诊断率较低。1978年，Breton- Gor ius等 [6] 

利用电镜技术及血小板过氧化物酶(PPO)辅助诊

断AMKL，在一定程度上提高了AMKL诊断的准确

率。1985年，AMKL被正式列入FAB分型的AML-M7
型[7]，且WHO于2008年制定了AMKL诊断的精确标

准[8]，即骨髓原始细胞≥20%，且>50%骨髓原始细

胞来源于巨核系，或通过骨髓穿刺活检术检测到

血小板特异性抗原，包括Ⅷ因子、CD41、CD42及
CD61。然而，由于AMKL在临床的罕见性与高度异

质性，对于AML常规免疫流式细胞术分型检测常会

省略CD41、CD42及CD61等抗原的检测，这可能导

致临床部分AMKL患者漏诊。

由于A M K L发病率低、预后欠佳，约1 / 3的

A M K L患者伴随肝脾肿大，但一般淋巴结肿大较

少 [ 9 - 1 0 ]。本组患者入院查体时发现肝脾肿大5例

(35.7%)，淋巴结肿大2例(14.3%)，与既往研究结果

一致。通常AMKL患者以全血细胞减少尤其是PLT
减少就诊，且AMKL的致病机制很可能是骨髓原始

巨核系增殖失控继而抑制正常造血功能。本组14例
患者均出现血细胞异常，8例(57.1%)首诊时即为三

系减低，12例(85.7%)PLT低于正常下限，其中4例
(28.6%)PLT重度减低。此外，多数AMKL患者在进
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行骨髓穿刺时易出现“干抽”甚至取材不佳等情

况，从而影响疾病的诊断，且骨髓活检结果多提

示异常巨核细胞增殖和广泛骨髓纤维化，在临床

上极易造成漏诊、误诊。本组14例均接受骨髓穿

刺活检，其中8例(57.1%)入院后进行骨髓穿刺时出

现取材困难，甚至出现“干抽”情况，继而骨髓

病理检查提示伴有“骨髓纤维化”，与既往研究

结果基本一致[11-12]。通过电镜观察巨核细胞超微结

构以及检测PPO阳性反应情况，有助于鉴别和区分

MDS、ITP以及骨髓增殖性肿瘤(MPN)等，从而提

高AMKL的诊断率[11]。

AMKL的细胞遗传学谱复杂，且多见于DS患
儿，是DS患儿最常见的恶性血液病[13]。AMKL通常

可分为DS-AMKL、非DS相关AMKL(non-DS-AMKL)
以及成人AMKL[14]。DS-AMKL的遗传学及分子生

物学特征为21三体(T21)和GATA1突变，并伴随染

色质调节因子如内聚蛋白亚基EZH2或JAK/STAT和

RAS通路信号分子突变等[15]。然而，non-DS-AMKL
通常不携带G ATA1突变，但易伴随细胞遗传学染

色体易位，继而导致相关致癌驱动基因或融合蛋

白的表达，使non-DS-AMKL患者预后显著差于DS-
AMKL患者 [16]。本研究中无一例为DS-AMKL，但

4例(33.3%)携带+21(21三体)染色体核型，且6例
(50%)伴复杂核型，4例(33.3%)伴+8染色体核型，4
例(33.3%)伴+19染色体核型，表明AMKL患者极易

出现细胞遗传学染色体异常，但无规律性。值得注

意的是，由于AMKL是伴细胞遗传学与分子生物学

异常的非特异性恶性血液病，相关研究证实其可由

其他血液病转化而来[17-18]，且极少数患者可因治疗

血液肿瘤而继发治疗相关性AMKL[19]，提示临床工

作中需关注患者既往血液病史及治疗史，避免漏诊

或误诊。

尽管近年来AMKL的诊断已取得较大进展，但

治疗并未有突破，仍是一种长期生存率低、预后极

差的恶性血液病。采用常规标准诱导化疗方案治疗

AMKL效果差、缓解率低且极易复发，目前学术界

尚无公认、统一且有效的治疗手段与方案。有研究

发现，表观遗传学异常及特殊靶基因改变在AMKL
中发挥着至关重要的作用，联合表观遗传学药物

及靶向治疗可使患者受益[20-21]。此外，也有研究发

现，Ara-C联合蒽环类药物可使近50%的AMKL患者

获得CR，患者在首次CR后行造血干细胞移植可提

高生存率[22-23]。本研究中2例于诱导化疗CR后行异

基因造血干细胞移植，1例骨髓移植后至今19个月

仍存活，未发生疾病进展或复发，与上述研究结

果一致。值得关注的是，本研究最新的随访数据

显示，14例中，除1例骨髓移植后尚存活、1例失访

外，余12例均死亡，表明AMKL是一种对常规化疗

不敏感、易复发、预后极差、生存率低的恶性血液

病，对于尚存活患者的远期预后仍需长期随访。

综上所述，AMKL的临床表现无特异性，且症

状及体征复杂多变，常规检测手段难以区分诊断，

亟需通过骨髓细胞形态学联合细胞化学及组织病理

学、完整的流式免疫分型检测、细胞遗传学(染色

体核型分析、荧光原位杂交FISH)、分子生物学检

测及电镜技术等综合辅助其诊断及鉴别，进而提升

诊断准确率。在治疗方面，应首选参加临床研究试

验，同时密切监测可检测残留病(measurable residual 
disease，MRD)，根据患者对治疗的耐受性、遗传

学危险度分层及治疗后MRD动态调整治疗手段。

当然，除标准诱导化疗外，若条件允许，亦可联用

表观遗传学药物或靶向治疗，在获得首次CR时应

尽早行造血干细胞移植，最大程度改善患者预后。

由于本研究样本量较少、随访时间较短，今后应积

极从分子生物学靶点或遗传学角度开展更为深入的

探索和研究，为AMKL的临床诊断和治疗、基础研

究，以及致病机制的阐明提供借鉴与参考。
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