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∙病例报告∙
以淀粉样肌病为主要表现的系统性轻链型淀粉样变性一例
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患者，男，47岁，主因“四肢无力 9个月，伴四肢肿胀、僵

硬、行走困难1个月”于2020年12月13日就诊于宁夏回族自

治区人民医院骨科。患者入院前 9个月无明显诱因出现四

肢无力，就诊于当地医院，腰椎CT示L4/5及L5/S1突出，L2/3

膨出，未治疗。患者入院前1个月四肢无力加重伴肌肉进行

性肿胀、僵硬，逐渐累及臀部、腰背部、腹部肌肉，四肢关节屈

曲受限，蹲下起立困难，上肢无法上举，每次仅能缓慢行走

20 m 左右即需要休息。患者既往体健。查体：腰背部、臀

部、髋部、腹壁、四肢肌肉硬实呈板状，弹性消失，未触及肌肉

结节或肿物，双侧肘关节轻度外翻畸形，屈曲受限，双膝关节

屈曲受限，关节活动度（伸 10°，曲 80°），双下肢近端肌力Ⅳ+

级，双下肢远端及上肢肌力正常，肌张力增高，四肢深浅感觉

及共济运动正常。实验室检查：血常规、尿常规、便常规、外

周血淋巴细胞亚群、肌钙蛋白T、肌红蛋白、自身抗体谱、肿

瘤标志物均正常；外周血细胞形态学未见异常；生化常规示：

ALT、AST、胆红素、ALP正常，白蛋白31.8 g/L，肌酐、尿素氮

正常，尿酸473 μmol/L，β2-微球蛋白正常，血钙2.63 mmol/L，

IgG 6.86 g/L，IgA 0.73 g/L，IgM 0.49 g/L；N 末端 B 型利钠

肽前体 265.8 pg/ml；凝血功能示：纤维蛋白原降解产物

9.35 mg/L，D-二聚体 0.976 mg/L，余正常；红细胞沉降率：

57 mm/1 h；C反应蛋白 7.8 mg/L；血清免疫固定电泳检测到

IgG λ型 M 蛋白；血清游离轻链κ 5.70 mg/L（正常参考值

3.30～19.40 mg/L），λ 236.30 mg/L（正 常 参 考 值 5.71～

26.30 mg/L），游离轻链差值（dFLC）230.60 mg/L，κ/λ 0.024

（正常参考值 0.260～1.650）；24 h尿蛋白定量 164.8 mg。心

脏彩超示：室间隔厚度10.1 mm，射血分数68.5％。我科会诊

考虑浆细胞疾病，转入血液科进一步检查。骨髓穿刺涂片可

见 5％成熟浆细胞，骨髓流式细胞术检测到CD38+异常单克

隆浆细胞 2.4％。右下腹皮下脂肪活检刚果红染色阳性，提

示淀粉样变性。故行右肩三角肌活检：横纹肌组织，小灶间

质可见淡红染物质，刚果红染色阳性，偏正光下显示苹果绿

双折射，免疫组化示：λ（+），κ（－），提示λ型淀粉样变性。骨

髓 FISH 检查：1q21 基因扩增（+），RB1（13q14）基因缺失

（－），TP53基因缺失（－），IgH基因重排（－）。肌电图示：肌

源性损害，明显纤颤电位和正锐波；双侧腓总神经、胫后神

经、坐骨神经及正中神经运动传导波幅降低，双侧腓浅神经、

正中神经感觉传导减慢、波幅降低。MRI全身弥漫加权成像

示：未见明显骨质破坏征象；广泛肌间隙水肿。双侧腕关节

MRI示：鞘膜增厚、水肿，腕管容积减小，正中神经受压。心

脏MRI钆延迟增强扫描示心内膜不均匀增厚并延迟强化。

综合分析诊断为系统性轻链型淀粉样变性（以骨骼肌受累为

主），根据 2012梅奥标准分期为Ⅱ期，给予PD方案（硼替佐

米1.3 mg/m2，第1、4、8、11天；地塞米松40 mg/d，第1～4天）治

疗，2个疗程后患者腰背部及四肢肌肉明显变软，乏力减轻，

每次可自行步行200 m左右，复查血清游离轻链κ 11.39 mg/L，

λ 143.37 mg/L，dFLC 131.98 mg/L，κ/λ 0.079，目前患者仍在

持续治疗中。

讨论：淀粉样肌病为系统性轻链型淀粉样变性的罕见表

现形式，临床表现以骨骼肌损害为主，极易被误诊、漏诊，

肌活检是确诊的关键，肌电图和骨骼肌MRI具有一定的特

点但缺乏特异性、治疗采用系统性轻链型淀粉样变性的治疗

策略。
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