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自身免疫性肝炎（autoimmune hepatitis，AIH）是一种

病因未明的慢性进行性炎症性肝病[1]。先天性脾缺如是指先

天性脾脏发育不全或无脾，非常少见，常伴有心血管畸形

及内脏位置异常。自身免疫性肝炎合并先天性脾缺如临床

上非常罕见，国内外鲜有报道。本院收治1例自身免疫性肝

炎合并先天性脾缺如患者，现报告如下。

1 病例资料

1.1 主诉  患者，男，13岁，主因“尿黄1月，乏力、纳差、

发热10天，加重1周”于2012年7月19日入院。

1.2 现病史  患者1个月前无明显诱因出现尿黄，未予重视。

10天前出现乏力、纳差、低热，伴恶心，间断咳嗽，自以

为“感冒”，对症治疗无好转。1周前症状加重，眼黄，尿

色加深如浓茶样。2天前出现高热，体温达39.0 ℃，伴有嗜

睡、反应迟钝、神志恍惚，为进一步诊治来本院。

1.3 入院后诊疗经过   入院后查体示体温36.8 ℃，脉搏

100次/分，呼吸20次/分，血压120/70 mm Hg。发育一般，

营养稍差。神志清楚，计算力下降，肝病面容，查体合

作。皮肤重度黄染，部分皮肤色素缺失，无发绀，肝掌可

疑，双侧巩膜重度黄染，颈软无抵抗。双肺呼吸音粗，可

闻及湿啰音，心率100次/分，律齐，各瓣膜听诊区未闻及

病理性杂音。腹平，左上腹有压痛，肝、脾、胆囊未触

及，移动性浊音阴性。双下肢无水肿，踝阵挛阴性，扑翼

样震颤阴性。诊断：自身免疫性肝炎2型、慢加急性肝衰

竭、肺部感染、先天性脾缺如。入院后给予保肝、退黄、

抗感染、对症支持治疗。虽经积极治疗，患者病情仍持续

加重，肝衰竭加重，总胆红素上升至445.2 μmol/L，肝性脑

病加重，肺部感染严重，间断发热，胸部影像学改善不明

显，并出现消化道出血、肾功能不全、呼吸衰竭及继发真

菌感染。患者于2012年8月27日治疗无效死亡，死亡原因为

多脏器功能衰竭。

1.4 既往史  自幼体质较差，频繁出现呼吸道感染，平均每

月呼吸道感染3～4次，有白癜风、甲癣、斑秃病史。父母

为近亲结婚。

1.5 辅助检查  血常规：WBC 23.9 × 109/L，NEU 76%，

RBC 3.1 × 1012/L，HB 102.3 g/L，PLT 500 × 109/L。肝功

能：ALT 181.8 U/L，AST 203.4 U/L，TBil 215 μmol/L，

DBil 162.9 μmol/L，ALB 29.7 g/L，球蛋白（GLO）41 g/L，
ALP 266.4 U/L，CHE 4635 U/L。血钾3.32 mmol/L，肌酐

26 μmol/L，血氨41 μmol/L；PTA 39%；降钙素原1.06 ng/ml。
甲型、丙型、丁型、戊型肝炎病毒标志物均为阴性；HBsAg
阴性，HBsAb、HBeAb、HBcAb阳性，HBV DNA阴性；CRP 
36.6 mg/L。自身抗体：抗肝肾微粒体抗体1︰3200；甲状腺功

能正常；血沉8 mm/h；结核抗体阴性；CD4＋ 1828 cells/μl，
CD8＋ 1847 cells/μl，CD4＋/CD8＋ 0.99。特种蛋白：免疫球蛋白

IgG 24.8 g/L，补体C3 0.54 g/L，C4 0.1 g/L，抗“O”27 IU/ml，
铜蓝蛋白0.26 g/L。腹部彩色多普勒超声示肝弥漫性病变，

脾脏未见显示。胸部CT示两侧肺炎，伴右肺上叶局部支气

管扩张，纵隔多发淋巴结肿大。腹部MRI示肝硬化，肝内再

生结节形成，脾脏未见显示。心脏彩色多普勒超声未见明

显异常；眼科会诊示K-F环阴性。

2 讨论

AIH是一种慢性进行性肝脏炎症性疾病，其临床特点

为不同程度的血清转氨酶升高、高丙种球蛋白/免疫球蛋白

G（IgG）血症、血清自身抗体阳性及组织学存在界面性肝

炎、汇管区浆细胞浸润和玫瑰花结样变[2]。AIH确切病因及

发病机制尚不清楚，可能为病毒、药物等诱发因素在遗传易

感性基础上引起机体免疫耐受机制破坏，产生针对肝脏自

身抗原的免疫反应，从而破坏肝细胞导致肝脏炎症坏死[3]。

AIH大多数情况下表现为慢性肝炎，少部分急性起病。通常免

疫抑制剂治疗有效。未采取治疗的患者可进展至肝硬化、肝衰

竭甚至死亡。AIH临床上主要分为两型：抗核抗体（ANA）

和（或）抗平滑肌抗体（SMA）阳性为1型，抗肝肾微粒体

抗体1（抗-LKM1）和抗肝细胞溶质1型抗体（抗-LC1）阳

性为2型。2型AIH较罕见，多见于女性和儿童，发病年龄

2～14岁，平均年龄10岁[4]，也可见于成人，主要分布于西

欧以及南美某些国家。目前认为2型AIH与HLA-DR7和HLA-
DR3等位基因有关 [5]。2型AIH易并发1型糖尿病、甲状腺

炎、皮肤白斑病、1型自身免疫性多腺体综合征等其他自身

免疫性疾病。

先天性脾缺如是指先天性脾脏发育不全或无脾，若伴有

心脏大血管畸形兼有腔、肺静脉反流异常以及胸腹腔内脏位

置和结构异常时称为无脾综合征，又名Ivemark综合征[6]。无

脾综合征发病原因尚不明确，目前认为其与遗传和母亲孕
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期细菌或病毒感染、放射性物质接触、代谢紊乱、药物、

宫内缺氧等因素有关[7]。脾脏自间叶细胞发育而来，胚胎发

育时期，若因某种致畸因素导致胚胎发育障碍、脏器分侧异

常，即可影响脾原基到达正常位置及正常发育，产生无脾或

多脾综合征。正常脾脏具有吞噬衰老的红细胞、病原体和异

物、储存血液、血液滤过及参与免疫应答等功能。脾脏是机

体最大的免疫器官，占全身淋巴组织总量的25%，含有大量

淋巴细胞和巨噬细胞，是机体细胞免疫和体液免疫的中心。

脾缺如患者通常免疫功能低下，极易发生严重的细菌感染，

导致严重的败血症和脑膜炎 [7-10]，亦是引起死亡的主要原

因。先天性脾缺如较少见，国内仅有数例新生儿无脾综合征

的报道[11,12]。无脾综合征预后差，多于出生后不久因心脏衰

竭、呼吸衰竭或败血症等并发症死亡[13,14]。

本例患者自幼生长发育迟缓，免疫功能差、抵抗力

低，反复发生呼吸道感染，未引起重视。此次因肝功能异

常入院，完善检查后诊断为2型AIH合并先天性脾缺如，无

心血管畸形及腹腔内脏器位置异常。肝组织活检对于诊断

AIH十分重要，但因该患者肝炎已进展到肝硬化、肝衰竭阶

段，高黄疸，凝血功能差，为肝组织活检禁忌证，故未行

该项检查。2002年AIH协作研究组（IAIHG)指出，儿童自

身抗体（尤其是抗LKM1）只要出现阳性即为异常[15]。该患

者2型AIH的特征性抗体LKM1呈强阳性，依据1999年IAIHG
更新的AIH诊断积分系统[16]评分为13分，故诊断2型AIH基

本明确。因患者先天性无脾，肺部感染无法得到有效的控

制，促使病情加重，短期内肝脏功能急剧恶化出现肝衰竭

及肝性脑病、消化道出血等并发症，常规保肝药物治疗无

效，因感染、消化道出血为应用免疫抑制剂禁忌，同时患

者无法承受肝移植巨额费用，导致病情加重并最终因多脏

器功能衰竭死亡。

AIH在世界范围内均有发生，欧美国家发病率较高，近

年来，我国相关文献[17]报道的病例数呈明显上升趋势。AIH
通常隐匿起病，早期易误诊。儿童AIH临床表现多样化，部

分病情重、发展快，甚至出现亚急性重症肝炎，值得引起

广大临床医生的重视。自身免疫性肝炎合并先天性脾缺如

者临床较为罕见，预后较差。
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