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NUP98::CCDC28A 融合基因阳性成人早期前体 T细胞急性淋巴细胞白血

病 1例
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患者女性，22岁，主诉双侧颜面浮肿伴颌下淋巴

结肿大、发热 6个月余。2021年 12月患者就诊于解

放军总医院第一医学中心。CT检查示：纵隔内、双侧

腋窝及双侧腹股沟多发肿大淋巴结，前纵隔软组织密

度影，盆腔少量积液；超声检查示：双侧颈部及锁骨上

窝、双侧腋下及双侧腹股沟可见多发低回声结节；淋

巴结穿刺病理示：结合形态学表现及免疫组化，符合

T淋巴母细胞淋巴瘤；骨髓细胞形态学意见：多考虑淋

巴瘤/白血病骨髓象，白血病细胞形态，见图 1；骨髓免

疫分型结果示：表型异常的幼稚 T细胞占 28.16%，表

达 CD7、CD38、CD33，少量细胞表达 CD5、HLA-DR、

胞浆 CD3，不表达 CD34、CD2、CD4、CD8、CD56、
CD1a、胞浆 TDT，考虑早期前体 T细胞急性淋巴细

胞白血病（early  T-cell  precursor  acute  lymphoblastic
leukemia，ETP-ALL），免疫分型见图 2；骨髓染色体核

型分析为 46，XX，t（6；11）（q24；p15），二代测序发现

NUP98：：CCDC28A融合基因的存在。综合患者临床

表现及相关实验室检查 ，最终诊断为 NUP98： ：
CCDC28A融合基因阳性的 ETP-ALL。
  

图 1    白血病细胞形态（瑞氏染色×1 000）
 
 

图 2    免疫分型图
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2022年 1月 1日患者行长春新碱+柔红霉素+环
磷酰胺+泼尼松（VDCP）方案化疗，2022年 1月 29日

复查骨髓，细胞形态学：原始、幼稚淋巴细胞占 3.6%，

免疫分型：表型可疑异常 T细胞占 0.66%。随后的化

疗方案包括 2022年 2月 1日行环磷酰胺+长春新碱+
阿霉素+地塞米松（Hyper-CVAD-A）方案、2022年 3
月 9日甲氨蝶呤+阿糖胞苷+亚叶酸钙+鞘内化疗（Hy-
per-CVAD-B）+培门冬酶方案、2022年 4月 27日另

一种 Hyper-CVAD-A方案，期间进行 6次预防性腰椎

穿刺鞘内注射。3次化疗后复查结果均为：细胞形态

学持续缓解（complete response，CR），免疫分型检测微

小残留病变（minimal residual disease，MRD）阴性，化

疗过程中复查 NUP98-CCDC28A融合基因转为阴性。

患者 CR后，行异基因造血干细胞移植，供者是其配型

为同胞全合的姐姐，预处理方案为芦可替尼+西达苯

胺+BU/CY+ATG，2022年 6月回输供者外周血干细

胞，共计 MNC 10.3×108/kg，CD34+ 4.2×106/kg，+10 d
粒系植入，+11 d血小板植入，+23 d复查：细胞形态学

CR；免疫分型 MRD阴性。截至目前（移植术后 32个

月）共计 11次的移植术后评估中，均为形态学 CR和

免疫分型MRD阴性。

小结　ETP-ALL具有独特的免疫表型和特殊的

分子生物学特征，而独特的免疫表型是其主要的诊断

依据。ETP-ALL占成人 T细胞急性淋巴细胞白血病

（T cell acute lymphoblastic leukemia，T-ALL）的12.6%～

47.6%，相较于其他 T-ALL，ETP-ALL患者对一线诱

导化疗方案反应差、总生存时间（overall survival，OS）
和无事件生存期时间（event-free survival，EFS）均较

短[1]。关于 NUP98-CCDC28A融合基因的相关报道

较少，既往仅在急性巨核细胞白血病和 T-ALL中有过

少量报道[2]，而在一项关于 NUP98基因重排在 1 491
例急性白血病分布情况的最新研究中，发现有 55例

存在 NUP98基因重排，其中 NUP98-CCDC28A融合

基因阳性的急性白血病总共发现两例，且白血病类型

均为 ETP-ALL[3]，但未详述临床转归，本文通过详细

报道 1例 NUP98-CCDC28A融合基因阳性的 ETP-
ALL患者的诊断、治疗及预后情况来对此进行补充。

本病例与其他类似的病例[4-5] 和共识中的预后部分[1]

相比较，最大的区别是本患者在携带NUP98-CCDC28A
融合基因情况下，采用了包括 VDCP、Hyper-CVAD
在内的 4个周期的 T-ALL标准化疗方案+异基因造

血细胞干细胞移植术后取得了较长的 EFS（32个月），

且治疗过程顺利，未出现复发情况。而此患者取得如

此好的预后与 NUP98-CCDC28A融合基因是否相关

仍需后续更多类似病例进行追踪研究，而其他预后不

良的 ETP-ALL患者可建议参与相关临床试验（如新

型靶向药或免疫治疗研究），以期改善预后。

本文无影响其科学性与可信度的经济利益冲突。
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