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摘要： 目的 通过病例报道和文献分析，提高对淀粉样变性的认识和诊治水平。方法 回顾 2019年 2月收治于苏州大学附

属第一医院的 1例以腹胀纳差为主要表现的系统性轻链（AL）型淀粉样变性的病人的诊疗过程。结果 病人因“腹胀纳差”以

“肾病综合征”初治，效果不佳，最终行组织学检查明确为淀粉样变性，有多系统累及，经化疗后好转出院。结论 淀粉样变性

起病形式及临床表现多样，易误诊、漏诊，其中肝脏淀粉样变发病率低，临床表现不典型，缺乏特异性检查指标及影像学表现，

诊断困难，诊治过程中应注意体格检查，该病预后不佳，确诊后应尽早开始化疗。
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Abstract： Objective To improve the diagnosis and treatment of amyloidosis through case report and literature analysis.Methods
The diagnosis and treatment process of a patient with systemic light chain (AL) amyloidosis mainly manifested as abdominal distension
in the First Affiliated Hospital of Soochow University in February 2019 were reviewed.Results The patient was initially treated as
"nephrotic syndrome" due to "abdominal distension and anorexia", but the treatment was ineffective. Finally, the histological examina⁃
tion confirmed amyloidosis with multiple systemic involvement. After chemotherapy, the patient was better and discharged from hospi⁃
tal.Conclusions The onset forms and clinical manifestations of amyloidosis are diverse, and it is easy to be misdiagnosed or missed
diagnosed. Among them, the incidence of liver amyloidosis is low, with atypical clinical manifestations, and there is a lack of specific
examination indicators and imaging findings, so the diagnosis depends on biopsy. The diagnosis of hepatic amyloidosis is difficult, and
attention should be paid to physical examination during the diagnosis and treatment. The prognosis of this disease is poor, and chemo⁃
therapy should be started as soon as possible after diagnosis.
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淀粉样变性起病形式及临床表现多样，易误

诊、漏诊，其中肝脏淀粉样变发病率低，临床表现不

典型，缺乏特异性检查指标及影像学表现，诊断困

难。现回顾分析 1例以腹胀纳差为主要表现的系统

性轻链（AL）型淀粉样变性的病人的诊疗过程，旨在

避免误诊漏诊及贻误治疗。

1 病例资料

男，68岁，因“腹胀纳差 5月余”于 2019年 2月入

住苏州大学附属第一医院，病人入院前 5个月出现

腹胀纳差，伴腰痛、厌油反酸，小便泡沫多，于当地

医院检查腹部增强CT示左肾上极占位，左侧肾上腺

区结节影，腹盆腔积液。尿常规：尿蛋白 3+，尿蛋白

6.18 g/24 h，生化：总胆红素（TBil）：13.4 µmol/L，白蛋

白（ALB）：21.1 g/L，丙氨酸氨基转移酶（ALT）31 U/
L，天冬氨酸氨基转移酶（AST）56 U/L，碱性磷酸酶

（ALP）377 U/L，γ-谷氨酰转肽酶（γ-GGT）512U/L，肌酐

（SCr）77.7 µmol/L，氨基末端 B型脑钠肽前体（NT-

proBNP）501.0 ng/L。病毒性肝炎标志物、抗核抗体

谱及自身免疫性肝病组套均阴性。当地医院诊断

为“肾病综合征”，予内科治疗病情无缓解，转入我

院。病程中病人精神可，食欲不佳，睡眠可，小便有

泡沫，大便正常，体质量较前减轻约5 kg。
既往高血压及糖尿病病史，否认心脏病、慢性

肾脏病史，否认长期饮酒史及肝损药物服用史。否
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认家族遗传及类似疾病史。

查体：全身皮肤、黏膜无黄染，舌头无增大，无

构音障碍。心肺查体未见异常，腹平软，全腹无压

痛，无反跳痛，肝肋下可及边缘，脾肋下 4 cm。肝区

无叩痛，右肾区有叩痛，移动性浊音阳性，双下肢中

度凹陷性水肿。

入 院 后 完 善 相 关 检 查 ：ALB 21.2 g/L，GGT
299.7 U/L，ALP 198.2 U/L，TBil 19.9 µmol/L。 NT-

proBNP 625.9 ng/L，肌钙蛋白 T（TnT）58.03 ng/L；凝
血酶原时间（PT）18.7 s，部分凝血活酶时间（APTT）
45.30 s。尿常规：尿蛋白 3+。腹部MRI（图 1）：左肾

上极占位，考虑肾恶性肿瘤可能，血管平滑肌脂肪

瘤（AML）不除外；左肾上腺腺瘤，腹腔积液。入院

后经保肾、保肝降酶、补充白蛋白、利尿等综合治疗

后，病人腹胀纳差、腰痛、厌油反酸等症状未见明显

好转，且肾病综合征无法解释病人持续GGT，ALP升
高及明显肝脾肿大，后转至泌尿外科行肾部分切除

术（左）+腹腔镜下肾上腺切除术（左）。术后病理

（图2）：肾透明细胞癌，肾淀粉样变（kappa型）。

至此病人诊断明确，肾淀粉样变性，肾透明细

胞癌。病情评估：

（1）肝脏：肝脏体积明显增大，右下斜径 190.84
mm（图3），ALP>1.5 ULN。

（2）肾脏：尿总蛋白 12.3 g/24 h，尿常规：尿蛋白

质 3+，尿隐血 3+，尿轻链：K-链：90.70 mg/dL，λ-链

36.00 mg/dL。

（3）血液：血轻链测定，K-链 91.8 mg/L，λ -链

32.4 mg/L，血 清 受 累 轻 链 和 非 受 累 轻 链 差 值

（dFLC）：59.4 mg/L，K/λ2.83。

（4）心脏：病人有活动后胸闷气急，NT-proBNP
625.9 ng/L，TnT 58.03 ng/L。心电图示肢体导联低电

压，r波递增不良及 T波改变。心脏超声+斑点追踪

成像提示：A峰>E峰，左侧总体应变-20%，左室基底

段应变绝对值降低，左房增大左室壁增厚。磁共振

提示：心室增厚，延迟扫描左室弥漫“磨玻璃样强

化”，左心室收缩功能略减低，舒张运动受限 ，射血

分数54%。

（5）周围和自主神经：四肢神经传导速度提示

广泛周围神经损害。病人既往高血压病史，入院后

未予降压治疗，血压维持于 120~130/80~90 mmHg，
不排除自主神经系统损害所致低血压。

综合评估病人病情：系统性淀粉样变累及有肝

脏、肾脏、血液、心脏、周围神经，根据梅奥分期修订

版：Ⅱ期［1］，肾分期Ⅱ期［2］。确定诊断后至本院血液

科化疗。

治疗方案：该病人予BD（硼替佐米+地塞米松）

1周后，腹胀纳差等临床表现较前好转，出院至当地

继续治疗。

随访：病人 5个疗程后自行停止化疗，2019年 7
月：尿蛋白 3+，2.52 g/24 h，K-链 55.7 g/L，λ-链 25.3 g/
L，dFLC 30.4 g/L，NT-proBNP 313.60 ng/L，ALP 426.0
U/L，GGT 253.0 U/L。随访提示病人获得了较高水平

血液学、心脏、肾脏缓解，肝脏未缓解［1］，神经系统因

病人未复查肌电图及神经传导速度无法评估。病人

2019年7月后未再复查，电话随访现仍存活。

2 讨论

AL型淀粉样变性是由单克隆免疫球蛋白轻链

错误折叠形成淀粉样蛋白，并沉积于组织器官，造

成组织结构破坏、器官功能障碍并进行性进展的疾

病，主要与克隆性浆细胞异常增殖有关，少部分与

淋巴细胞增殖性疾病有关。本病可累及多种器官

及组织［2］。累及肾脏主要表现为水肿和蛋白尿；累

及心脏主要表现为心功能不全表现；累及肝脏可以

有轻微肝区不适或疼痛，但多数病人可无症状；累

及周围和自主神经：感觉及运动障碍、体位性低血

压、胃轻瘫、假性肠梗阻等；累及胃肠道可以表现为

上腹不适、腹泻、便秘和消化道出血等；累及软组

织：舌体受累可出现巨舌、舌体活动障碍和构音异

常等；因本病可能伴发X因子缺乏，部分病人会有出

血表现［3］。

本病诊断主要依靠以上临床表现和组织学诊

断。当临床表现高度怀疑淀粉样变性时，确诊需依

靠组织活检病理，最常见活检部位为有症状的器官

如肾脏。主要诊断标准为刚果红染色阳性，在偏振

光下呈苹果绿色双折光［2］。确诊以后，要对疾病进

图 3 系统性轻链型淀粉样变性的腹部MRI（肝脏）

图1 系统性轻链型淀粉样变性的腹部MRI（箭头所指为肾脏占位）
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行分期，常用的分期系统为美国梅奥分期修订版［1］、

肾脏分期系统［4］。因本病多系统累及，需完善相应

检查以对病人进行整体多器官评估。

本病预后不佳，尤其是伴有心力衰竭病人，NT-

proBNP，hs-TnT，dFLC为主要的预后相关独立危险

因素［1，5］。因此，AL淀粉样变性确诊后应尽快进行

化疗，追求血液学疗效标准及器官疗效标准缓解，

以提高生存率。有文献报道肝脏淀粉样变性病人

中位生存期为 8.5~9.0个月［6］。本病人在明确诊断

后 27个月仍存活，较报道的生存期延长，可能与经

化疗获得了较好的血液学疗效标准缓解有关［7-8］。

本例病人以腹胀纳差、泡沫尿起病，以肾病综

合征初治，但病人同时伴有持续ALP、GGT升高，肝

脾肿大，病毒学检查、自身免疫相关检测等均为阴

性，无长期大量饮酒史，无服用药物史，肝损原因不

明。经肾组织活检后确诊为淀粉样变，肝损符合淀

粉样变性累及肝脏诊断［9］，且其余常见肝脏疾病已

排除，诊断为淀粉样变性累及肝脏。后经积极治

疗，取得较好缓解和预后。国内外对肝脏淀粉样变

性报道多为个案病例，常见症状为乏力纳差、腹胀、

水 肿 、肝 区 疼 痛 不 适 、肝 脏 肿 大 、体 重 减 轻

等［6，8，10- 11］。文献报道 20%~30%病人合并肝脏受

累，但国外曾有尸检研究发现淀粉样变性累及肝脏

多达 70%［12］，提示可能由于前述症状缺乏特异性，

致使肝脏淀粉样变性常被误诊及漏诊，所以对于临

床中遇到以ALP，GGT升高为主的病人，应考虑到肝

脏淀粉样变可能，进行详细体格检查及多系统病史

询问，避免误诊漏诊及贻误治疗。

（本文图2见插图8-2）
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