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［摘要］　目的　分析ＳＦ３Ｂ１基因突变骨髓增生异常综合征（ＭＤＳ）患者的临床特征、生物学
特点及生存特征。方法　回顾性纳入２０１８年８月～２０２１年８月我院初诊ＭＤＳ患者１２０例，根据
是否存在ＳＦ３Ｂ１基因突变将其分为ＳＦ３Ｂ１基因突变组（２２例）与ＳＦ３Ｂ１基因野生组（９８例），根据
是否为Ｋ７００Ｅ突变将ＳＦ３Ｂ１基因突变组患者再分为 Ｋ７００Ｅ突变组（１２例）和非 Ｋ７００Ｅ突变组
（１０例），根据ＳＦ３Ｂ１基因合并其他基因突变的数量将 ＳＦ３Ｂ１基因突变组患者再分为合并基因突
变＜２种组（１５例）和合并基因突变≥２种组（７例）。收集所有患者的一般资料、实验室检查结果、
ＷＨＯ分型、染色体分析结果、国际预后积分系统（ＩＰＳＳ）、ＷＨＯ分型预后积分系统（ＷＰＳＳ）及修订
版ＩＰＳＳ（ＩＰＳＳＲ）危险度分层、生存情况并分组进行比较。采用 ＫａｐｌａｎＭｅｉｅｒ法进行生存分析。
结果　１２０例患者中ＳＦ３Ｂ１基因突变率为１８．３％。ＳＦ３Ｂ１基因突变组ＰＬＴ计数、血清铁蛋白（ＳＦ）
水平及ＭＤＳ伴环状铁粒幼红细胞增多（ＭＤＳＲＳ）患者比例均高于ＳＦ３Ｂ１基因野生组，骨髓原始细胞
（ＢＭｂｌａｓｔ）比例、ＭＤＳ伴原始细胞增多（ＭＤＳＥＢ）患者比例均低于ＳＦ３Ｂ１基因野生组（Ｐ＜０．０１）。
ＭＤＳＲＳ患者ＳＦ３Ｂ１基因突变率显著高于非ＭＤＳＲＳ患者（Ｐ＜０．００１）。ＳＦ３Ｂ１基因突变组正常染
色体、ＩＰＳＳ较低危、ＷＰＳＳ较低危、ＩＰＳＳＲ较低危患者比例均高于 ＳＦ３Ｂ１基因野生组（Ｐ＜０．０５）。
Ｋ７００Ｅ突变组与非Ｋ７００Ｅ突变组、合并基因突变＜２种组和合并基因突变≥２种组患者一般资料
和实验室检查结果比较差异均无统计学意义（Ｐ＞０．０５）。ＳＦ３Ｂ１基因突变组患者中位总生存期
（ＯＳ）较ＳＦ３Ｂ１基因野生组明显延长（Ｐ＝０．０２２）。结论　ＳＦ３Ｂ１基因突变 ＭＤＳ患者显示出较为
低危的临床特征，预后较好，是否为Ｋ７００Ｅ突变及合并２种及以上基因突变对临床特征无影响。
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　　骨髓增生异常综合征（ＭＤＳ）是一种起源于造血
干细胞、以病态造血为特征的血液系统肿瘤。ＭＤＳ患
者可出现 ＲＮＡ剪接、ＤＮＡ甲基化、组蛋白修饰、转录
调节、ＤＮＡ修复及信号转导等多种基因突变［１４］，具有

重要的预后指导价值。剪接因子３Ｂ亚单位１（ＳＦ３Ｂ１）
基因突变为发生频率最高的 ＲＮＡ剪接突变。研究发
现ＳＦ３Ｂ１基因突变与 ＭＤＳ伴环状铁粒幼红细胞增多
（ＭＤＳＲＳ）高度相关［５９］，ＳＦ３Ｂ１基因突变ＭＤＳ患者预
后较好［１０１５］。国内关于 ＭＤＳ患者 ＳＦ３Ｂ１基因突变特
征的报道较少［７８］，本研究通过分析 ＳＦ３Ｂ１基因突变
ＭＤＳ患者的临床特征、生物学特点及生存特征，以期
加深对该疾病的认识。

对象与方法

１．对象：回顾性纳入２０１８年８月～２０２１年８月我
院初诊ＭＤＳ患者１２０例。排除ＭＤＳ已转化为急性髓
系白血病（ＡＭＬ）和骨髓增生异常（ＭＤＳ）／骨髓增殖性
肿瘤（ＭＰＮ）患者。本研究已通过我院伦理委员会审
核批准。

２．方法
（１）一般资料及实验室检查结果收集：包括性别、

年龄、ＷＢＣ计数、中性粒细胞（ＡＮＣ）计数、血红蛋白
（Ｈｂ）、ＰＬＴ计数、骨髓原始细胞（ＢＭｂｌａｓｔ）比例、血清
铁蛋白（ＳＦ）水平。

（２）染色体核型分析：患者骨髓液按２４ｈ全骨髓
细胞培养法制备染色体标本，Ｒ显带，根据《人类细胞
基因组学国际命名体系（ＩＳＣＮ２０１６）》［１６］对２０个中期
细胞进行染色体核型分析。

（３）基因突变检测及分组：应用二代测序技术进
行基因突变检测。取患者骨髓液２ｍｌ，分离单个核细
胞，提取基因组ＤＮＡ，用 ＰＣＲ引物扩增相关目的基因
组，将目标区域ＤＮＡ富集后，采用ｉｌｌｕｍｉｎａ测序平台进
行二代测序。用１０００ｇｅｎｏｍｅｓ、ＣＯＳＭＩＣ、ＰｏｌｙＰｈｅｎ２、
ｄｂＳＮＰ、ＳＩＦＴ等数据库对原始数据进行生物信息学分
析，确定致病基因突变位点。平均测序深度１０００×，

变异频率 ＞５％的突变位点检出率 ＞９９％。记录所有
患者基因突变情况。根据是否存在 ＳＦ３Ｂ１基因突变
将１２０例ＭＤＳ患者分为ＳＦ３Ｂ１基因突变组（２２例）与
ＳＦ３Ｂ１基因野生组（９８例）。根据是否为 Ｋ７００Ｅ突变
将ＳＦ３Ｂ１基因突变组患者分为Ｋ７００Ｅ突变组（１２例）
和非Ｋ７００Ｅ突变组（１０例）。根据 ＳＦ３Ｂ１基因合并其
他基因突变的数量将 ＳＦ３Ｂ１基因突变组患者再分为
合并基因突变＜２种组（１５例）和合并基因突变≥２种
组（７例）。

（４）ＭＤＳ分型及预后积分系统：ＭＤＳ分型参照
ＷＨＯ２０１６分类标准［１７］。根据血细胞发育异常系列、

血细胞减少系列、环状铁粒幼红细胞（ＲＳ）比例、骨髓
和外周血原始细胞比例、染色体核型可分为 ＭＤＳＲＳ、
ＭＤＳ伴原始细胞增多（ＭＤＳＥＢ）、ＭＤＳ伴单系血细胞
发育异常（ＭＤＳＳＬＤ）、ＭＤＳ伴多系血细胞发育异常
（ＭＤＳＭＬＤ）、ＭＤＳ不能分类型（ＭＤＳＵ）。本研究中将
ＭＤＳＳＬＤ、ＭＤＳＭＬＤ、ＭＤＳＵ归为 ＭＤＳｏｔｈｅｒ。预后积
分系统分为以下３种：国际预后积分系统（ＩＰＳＳ）根据
ＢＭｂｌａｓｔ比例、染色体核型、血细胞减少系列分为低
危、中危１、中危２、高危，其中低危、中危１统称为较
低危，中危２、高危统称为较高危；ＷＨＯ分型预后积分
系统（ＷＰＳＳ）根据 ＷＨＯ分型、染色体核型、是否严重
贫血分为极低危、低危、中危、高危、极高危，其中极低

危、低危、中危统称为较低危，高危、极高危统称为较高

危；修订版ＩＰＳＳ（ＩＰＳＳＲ）根据细胞遗传学、ＢＭｂｌａｓｔ比
例、Ｈｂ、ＰＬＴ计数、ＡＮＣ计数分为极低危、低危、中危、
高危、极高危，其中极低危、低危、中危≤３．５分统称为
较低危，中危＞３．５分、高危、极高危统称为较高危。

（５）随访：随访截至２０２２年３月５日，随访资料来
源于门诊病历、住院病历及电话随访记录。总生存期

（ＯＳ）定义为确诊至死亡时间或随访截止日期。
３．统计学处理：应用 ＳＰＳＳ２０．０软件进行统计分

析。符合正态分布的计量资料以 珋ｘ±ｓ表示，组间比较
采用ｔ检验；不符合正态分布的计量资料以 Ｍ（Ｐ２５，
Ｐ７５）表示，组间比较采用 ＭａｎｎＷｈｉｔｎｅｙＵ检验。计数
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资料以例和百分比表示，组间比较采用χ２检验。采用
ＫａｐｌａｎＭｅｉｅｒ法进行生存分析，组间比较采用 Ｌｏｇｒａｎｋ
检验。以Ｐ＜０．０５为差异有统计学意义。

结　　果

１．ＳＦ３Ｂ１基因突变组与野生组患者一般资料、实
验室检查结果及 ＷＨＯ分型情况比较：１２０例患者中
ＳＦ３Ｂ１基因突变率为１８．３％（２２／１２０）。ＳＦ３Ｂ１基因
突变组ＰＬＴ计数、ＳＦ水平及ＭＤＳＲＳ患者比例均高于
ＳＦ３Ｂ１基因野生组，ＢＭｂｌａｓｔ比例、ＭＤＳＥＢ患者比例
均低于ＳＦ３Ｂ１基因野生组（Ｐ＜０．０１）。两组性别、年
龄、ＷＢＣ计数、ＡＮＣ计数、Ｈｂ水平及 ＭＤＳｏｔｈｅｒ患者
比例比较差异均无统计学意义（Ｐ＞０．０５）。见表１。
４例ＳＦ３Ｂ１基因突变ＭＤＳＥＢ患者中３例伴 ＲＳ增高，
ＳＦ３Ｂ１突变组ＲＳ增高患者占７２．７％（１６／２２）。１２０例
ＭＤＳ患者中ＭＤＳＲＳ共２２例，ＭＤＳＲＳ患者ＳＦ３Ｂ１基
因突变率显著高于非 ＭＤＳＲＳ患者［６３．６％（１４／２２）
比８．２％（８／９８），Ｐ＜０．００１］。
　　２．ＳＦ３Ｂ１基因突变组与野生组患者染色体分析结
果、ＩＰＳＳ、ＩＰＳＳ及ＩＰＳＳＲ危险度分层比较：７例 ＳＦ３Ｂ１
基因野生组患者未见分裂相，未行染色体分析及危险

度分层。ＳＦ３Ｂ１基因突变组正常染色体、ＩＰＳＳ较低
危、ＷＰＳＳ较低危、ＩＰＳＳＲ较低危患者比例均高于
ＳＦ３Ｂ１基因野生组（Ｐ＜０．０５）。见表２。
　　３．ＳＦ３Ｂ１基因突变特点及 Ｋ７００Ｅ突变组和非
Ｋ７００Ｅ突变组患者一般资料及实验室检查结果比较：

ＳＦ３Ｂ１基因突变位置以外显子１５（５９．１％，１３／２２）及
外显子１４（４０．９％，９／２２）居多。中位ＳＦ３Ｂ１等位基因
突变频率（ＶＡＦ）为３９．６２％（１．６１，４５．３４）％。所有患
者均为非同义突变。氨基酸突变有 Ｋ７００Ｅ（１２例，
５４．５％）、Ｒ６２５Ｃ与 Ｋ６６６Ｎ（各３例，１３．６％）、Ｈ６６２Ｎ／
Ｑ（２例，９．１％）、Ｎ６２６Ｓ与 Ｇ７４０Ｅ（各 １例，４．５％）。
Ｋ７００Ｅ突变组与非 Ｋ７００Ｅ突变组患者一般资料及实
验室检查结果比较差异均无统计学意义（Ｐ＞０．０５）。
见表３。
　　４．ＳＦ３Ｂ１基因突变组中合并其他基因突变情况及
合并基因突变＜２种组和合并基因突变≥２种组患者
一般资料及实验室检查结果比较：ＳＦ３Ｂ１基因突变组
患者中１７例（７７．３％）合并其他基因突变，其中１０例
（４５．５％）合并１种基因突变，６例（２７．３％）合并２种基
因突变，１例（４．５％）合并６种基因突变。合并突变的
基因分别为 ＡＳＸＬ１（３６．４％）、ＴＥＴ２（１８．２％）、ＴＰ５３、
ＤＮＭＴ３Ａ、ＲＵＮＸ１（各１３．７％）、ＥＺＨ２、ＳＴＡＧ２、ＮＲＡＳ、
ＳＲＳＦ２、ＣＢＬ、ＰＰＭ１Ｄ、ＢＣＯＲ（各 ４．５％）。ＳＦ３Ｂ１基因
突变组中４例ＭＤＳＥＢ患者均合并其他基因突变。合
并基因突变＜２种组和合并基因突变≥２种组患者一
般资料及临床资料比较差异均无统计学意义（Ｐ＞
０．０５）。见表４。
　　５．生存情况：１２０例患者中失访８例（６．７％），中
位随访时间１３（１，４４）个月。截至随访终点，ＳＦ３Ｂ１基
因突变组患者存活１５例，死亡５例，失访２例；ＳＦ３Ｂ１
基因野生组患者存活４５例，死亡４７例，失访６例。

表１　ＳＦ３Ｂ１基因突变组与野生组患者一般资料、实验室检查结果及ＷＨＯ分型情况比较［Ｍ（Ｐ２５，Ｐ７５）］

组别 例数
性别

（男／女）
年龄

（岁，珋ｘ±ｓ）
ＷＢＣ计数
（×１０９／Ｌ）

ＡＮＣ计数
（×１０９／Ｌ）

Ｈｂ（ｇ／Ｌ，
珋ｘ±ｓ）

ＰＬＴ计数
（×１０９／Ｌ）

ＢＭｂｌａｓｔ
比例（％）

ＳＦ
（μｇ／Ｌ）

ＷＨＯ分型［例，（％）］

ＭＤＳＲＳＭＤＳＥＢＭＤＳｏｔｈｅｒ

ＳＦ３Ｂ１基因突变组 ２２ １３／９ ６３±１１
３．１０

（１．８６，３．８２）
１．５７

（０．８８，２．２０）
６８±２０

１３１
（６６，３０９）

２．０
（０．８，４．０）　

７１２
（４２１，１３６６）

１４
（６３．６）

４
（１８．２）

４
（１８．２）

ＳＦ３Ｂ１基因野生组 ９８ ６８／３０ ５８±１４
２．２６

（１．６３，３．７８）
０．８７

（０．５８，２．２０）
７３±２６

４５
（２２，９３）　

６．０
（２．８，１０．０）

４１４
（２４６，８１９）　

８
（８．２）　

５５
（５６．１）

３５
（３５．７）

Ｐ值 ０．４５０ ０．１０８ ０．２４１ ０．１０９ ０．３８３ ＜０．００１ ０．００１ ０．００９ ＜０．００１ ０．００１ ０．１１３

表２　ＳＦ３Ｂ１基因突变组与野生组患者染色体分析结果、ＩＰＳＳ、ＩＰＳＳ及ＩＰＳＳＲ危险度分层比较［例，（％）］

组别 例数
染色体

正常 异常

ＩＰＳＳ
较低危 较高危

ＷＰＳＳ
较低危 较高危

ＩＰＳＳＲ
较低危 较高危

ＳＦ３Ｂ１基因突变组 ２２ １８（８１．８） ４（１８．２） １９（８６．４） ３（１３．６） １８（８１．８） ４（１８．２） １７（７７．３） ５（２２．７）
ＳＦ３Ｂ１基因野生组 ９１ ４８（５２．７） ４３（４７．３） ４８（５２．７） ４３（４７．３） ３３（３６．３） ５８（６３．７） ２０（２２．０） ７１（７８．０）
Ｐ值 ０．０１６ ０．００４ ＜０．００１ ＜０．００１

表３　Ｋ７００Ｅ基因突变组与非Ｋ７００Ｅ基因突变组患者一般资料及实验室检查结果比较（珋ｘ±ｓ）

组别 例数
性别

（男／女）
年龄

（岁）

ＷＢＣ计数
（×１０９／Ｌ）

ＡＮＣ计数
（×１０９／Ｌ）

Ｈｂ
（ｇ／Ｌ）

ＰＬＴ计数
（×１０９／Ｌ）

ＢＭｂｌａｓｔ比例
（％）

ＳＦ
（μｇ／Ｌ）

Ｋ７００Ｅ基因突变组 １２ ５／８ ６５±１０ ３．７６±２．４１ １．８３±１．１３ ７１±１３ １８０±１４３ ３．７±４．４ ９９９±５７２
非Ｋ７００Ｅ基因突变组 １０ ８／２ ６２±１２ ３．１９±２．０６ １．７１±１．４０ ６４±２６ １６８±１２０ ２．２±２．０ ７７１±４５０
Ｐ值 ０．０９０ ０．５２２ ０．５５９ ０．８２８ ０．４５０ ０．８２６ ０．３４３ ０．３６２
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表４　ＳＦ３Ｂ１基因突变组中合并基因突变＜２种组和合并基因突变≥２种组患者一般资料及实验室检查结果比较（珋ｘ±ｓ）

组别 例数
性别

（男／女）
年龄

（岁）

ＷＢＣ计数
（×１０９／Ｌ）

ＡＮＣ计数
（×１０９／Ｌ）

Ｈｂ
（ｇ／Ｌ）

ＰＬＴ计数
（×１０９／Ｌ）

ＢＭｂｌａｓｔ
比例（％）

ＳＦ
（μｇ／Ｌ）

合并基因突变＜２种组 １５ ８／７ ６３±１１ ３．７７±２．４６ １．８９±１．３３ ６９±２１ １７４±１２９ ３．９±３．８ ８６９±４４８
合并基因突变≥２种组 ７ ５／２ ６４±９　 ２．９２±１．６３ １．５１±１．０４ ６５±１９ １７７±１４１ １．０±１．１ ９６２±６６８
Ｐ值 ０．６４８ ０．８２１ ０．４１９ ０．５１１ ０．７１３ ０．９５７ ０．０６７ ０．７２１

ＳＦ３Ｂ１基因突变组与 ＳＦ３Ｂ１基因野生组患者３年 ＯＳ
率分别为（４９．０±１６．７）％及（２９．９±８．４）％。ＳＦ３Ｂ１
基因突变组患者中位 ＯＳ（３６个月）较 ＳＦ３Ｂ１野生组
（１９个月）明显延长（Ｐ＝０．０２２）。

讨　　论

既往研究结果显示，ＭＤＳ患者ＳＦ３Ｂ１基因突变率
为８％～３２％［１８２０］，本研究结果显示 ＳＦ３Ｂ１基因突变
率为 １８．３％，在报道范围内。Ｍａｌｃｏｖａｔｉ等［１５］研究结

果发现ＳＦ３Ｂ１基因突变以女性比例较高，Ｌｉｎ等［２０］研

究发现男女比例比较差异无统计学意义；他们均发现

ＳＦ３Ｂ１基因突变组发病年龄高于 ＳＦ３Ｂ１基因野生组，
但本研究发现两组患者性别与年龄比较差异均无统计

学意义。Ｍａｌｃｏｖａｔｉ等［１５］研究发现 ＳＦ３Ｂ１基因突变组
较ＳＦ３Ｂ１基因野生组Ｈｂ水平更低、ＡＮＣ计数与ＰＬＴ计
数更高，ＢＭｂｌａｓｔ比例更少。Ｌｉｎ等［２０］研究发现ＳＦ３Ｂ１
基因突变组较ＳＦ３Ｂ１基因野生组ＰＬＴ计数更高，ＷＢＣ
计数、Ｈｂ水平比较差异均无统计学意义。本研究发现
ＳＦ３Ｂ１基因突变组ＰＬＴ计数高于 ＳＦ３Ｂ１基因野生组，
ＢＭｂｌａｓｔ比例低于 ＳＦ３Ｂ１基因野生组，而 ＷＢＣ计数、
ＡＮＣ计数、Ｈｂ水平比较差异均无统计学意义。由此可
见，ＳＦ３Ｂ１基因突变患者 ＰＬＴ计数较高。ＳＦ３Ｂ１基因
突变组患者正常染色体比例较高，危险度分层以较低

危组为主，与既往研究结果一致［２０］。以上结果均支持

ＳＦ３Ｂ１基因突变患者有较好的预后。本研究结果发现
ＳＦ３Ｂ１基因突变组患者 ＳＦ水平明显高于 ＳＦ３Ｂ１基因
野生组，考虑与ＭＤＳＲＳ患者比例较高、铁代谢障碍更
明显有关。ＭＤＳＲＳ患者中ＳＦ３Ｂ１基因突变率为６０％
～８２％［１，５９］，ＳＦ３Ｂ１基因突变ＭＤＳ患者中 ＭＤＳＲＳ占
８３％［２１］，与本研究结果相似。

既往研究结果报道中位 ＳＦ３Ｂ１基因 ＶＡＦ约为
４０％［２，５６］，本研究结果发现中位 ＳＦ３Ｂ１基因 ＶＡＦ为
３９．６２％，与既往报道结果相似。ＳＦ３Ｂ１最常见氨基酸
突变为Ｋ７００Ｅ（第７００位赖氨酸突变为谷氨酸），占５０％
以上［２２２３］。在 ＭＤＳ、ＡＭＬ、ＭＤＳ／ＭＰＮ等髓系肿瘤中
ＳＦ３Ｂ１基因突变涵盖氨基酸 ２５１～８５２区域，常见有
Ｋ７００、Ｋ６６６、Ｈ６６２、Ｅ６２２［６，２２２３］。我们发现Ｒ６２５Ｃ基因
发生率较既往研究结果略高，需进一步扩大样本量观

察。ＫａｎａｇａｌＳｈａｍａｎｎａ等［２４］研究发现 ＳＦ３Ｂ１基因突

变患者中只有Ｋ７００Ｅ突变者预后优于ＳＦ３Ｂ１基因野生
型，而非Ｋ７００Ｅ突变者预后并无优势。Ｄａｌｔｏｎ等［２５］发

现Ｋ６６６Ｎ基因突变与高危 ＭＤＳ相关，Ｋ６６６Ｎ基因突
变者生存期短，需要采用高强度治疗方案。Ｖｅｎａｂｌｅ
等［２１］发现Ｋ６６６基因突变者 Ｈｂ水平更高。本研究发
现Ｋ７００Ｅ突变组与非 Ｋ７００Ｅ突变组患者一般资料及
实验室检查结果比较差异均无统计学意义，鉴于样本

量有限，需进一步增加病例数量探讨。

本研究发现ＳＦ３Ｂ１基因突变大多合并其他基因突
变，最多合并６种基因突变，常见合并突变为 ＡＳＸＬ１、
ＴＥＴ２、ＤＮＭＴ３Ａ、ＴＰ５３及ＲＵＮＸ１。Ｍａｌｃｏｖａｔｉ等［１５］研究

结果发现ＳＦ３Ｂ１基因突变合并突变基因依次为ＴＥＴ２、
ＤＮＭＴ３Ａ、ＡＳＸＬ１等。Ｊａｎｕｓｚ等［２６］研究发现８０．４％的
ＳＦ３Ｂ１基因突变患者合并其他基因突变，最多可合并
５种，常见包括 ＴＥＴ２、ＤＮＭＴ３Ａ、ＳＲＳＦ２、ＣＤＨ２３。合并
２种及以上基因突变者预后差；合并 ＴＥＴ２、ＤＮＭＴ３Ａ
基因突变不影响临床特征与预后，合并ＳＲＳＦ２、ＢＣＯＲ、
ＩＤＨ２、ＮＵＰ９８、ＳＴＡＧ２基因突变影响生存。Ｍａｌｃｏｖａｔｉ
等［９］研究发现ＳＦ３Ｂ１基因突变常常合并ＤＮＡ甲基化、
染色质修饰及 ＲＵＮＸ１基因突变。ＳＦ３Ｂ１基因突变合
并ＴＥＴ２、ＤＮＭＴ３Ａ基因突变与多系病态造血有关，合
并ＲＵＮＸ１基因突变者ＯＳ缩短、疾病易进展。Ｖｅｎａｂｌｅ
等［２１］研究结果发现ＳＦ３Ｂ１基因突变最常见合并表观遗
传修饰通路（ＴＥＴ２、ＤＮＭＴ３Ａ、ＡＳＸＬ１、ＥＺＨ２、ＩＤＨ２）与
转录因子通路（ＲＵＮＸ１、ＧＡＴＡ２、ＢＣＯＲ、ＣＥＢＰＡ）基因
突变；合并转录因子突变时预后差，合并表观遗传修饰

突变对预后无影响。本研究发现合并基因突变 ＜２种
组和合并基因突变≥２种组患者一般资料及实验室检
查结果比较差异均无统计学意义，由于病例数量较少，

还需要进一步观察。在生存方面，我们发现 ＳＦ３Ｂ１基
因突变组患者较 ＳＦ３Ｂ１基因野生组 ＯＳ延长、预后较
好，与既往研究结果一致［１，９１５］，至于 ＳＦ３Ｂ１基因突变
通过何种机制影响患者生存，值得深入研究。

总之，本研究观察了ＳＦ３Ｂ１基因突变ＭＤＳ患者一
系列特征，有助于在临床中对ＭＤＳ患者进行全面病情
评估、预后判断及治疗选择，但由于病例数量有限，存

在一定不足，今后可进一步扩大样本量进行研究。
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　　患者，男，６０岁，因“确诊慢性淋巴细胞白血病４年余”于
２０２０年７月７日来我院门诊就诊。患者于２０１６年７月确诊为
慢性淋巴细胞白血病 Ｃ期（Ｂｉｎｅｔ分期），同年 １２月开始采用
ＥＳＨＡＰ方案（顺铂＋阿糖胞苷 ＋依托泊苷 ＋地塞米松）化疗，

具体用量不详，化疗６个疗程至２０１７年５月，后患者自觉病情
稳定，未定期随诊。２０１９年８月因乏力、发热来我院就诊，开始
采用ＦＣ方案（氟达拉滨４０ｍｇ第１～３日，环磷酰胺４００ｍｇ第
１～４日），化疗１个疗程。之后ＷＢＣ计数仍偏高，伴乏力，为求进
一步处理遂至我院门诊就诊。患者自起病以来，精神、饮食、睡

眠一般，大小便正常，体力、体重无明显变化。既往史：高血压病

病史５年余，口服坎地沙坦酯每次４ｍｇ、每日１次，自诉血压控
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