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1 临床资料

患儿女，9 岁，全身反复丘疹、脓疱并糜烂 8 +

年，加重 10 余天。8 + 年前患者感冒后双腋下、外阴

及肛周见红色丘疹伴瘙痒，经治疗( 具体不详) 后好

转，此后每次感冒均见皮疹并渐加重。10 余天前无

诱因，患者皮疹加重伴咳嗽、咯痰就诊于本院。体

检: 生命体征平稳，体重 18 kg，双肺可闻及湿啰音。
双腹股沟可扪及肿大淋巴结 10 枚，活动度可，压痛，

余( － ) 。皮肤科情况: 头部见黄豆至蚕豆大小红色

丘疹，孤立，触痛，部分结痂，散见黄豆大小凹陷性瘢

痕。左耳见糜烂面，其上淡黄色痂壳。右下眼睑缘

见粟粒大小结节。双腋下见鹌鹑蛋大小结节、瘢痕，

皮温正常，部分融合，部分扪及囊性感，无破溃，挤压

未见分泌物( 图 1) 。会阴及肛周见浸润性暗红色斑

块，边界不清，其上见丘疹、鳞屑、抓痕及血痂 ( 图

2) 。辅 助 检 查: IgE 4540 KIU /L，复 查 IgE 3 000
KIU /L( 0 ～ 165 KIU /L) 。基因测序报告: DOCK8 基

因第 11 ～ 25 号外显子存在纯合缺失。胸部 CT: 双

肺见片状、云絮状、斑点状及条索状密度增高影，密

度欠匀，边缘欠清，局部见胸膜反应。右肺中叶支气

管狭窄，纵膈内见肿大淋巴结。腋下结节穿刺物培

养: 金黄色葡萄球菌。痰培养: 流感嗜血杆菌。血常

规: WBC 14. 46 × 109 /L、EO% 57. 3%、EO 8. 28 ×
109 /L。生化: 总蛋白 89. 60 g /L，球蛋白 49. 00 g /L，

ALT 285. 40 U /L，AST 288. 00 U /L，ALP 956. 80
U /L，GGT 729. 40 U /L。自身免疫性肝病抗体: 正

常。T-sopt、PPD、结核抗体、痰抗酸杆菌涂片及纤刷

物利福平耐药基因检测均阴性。血沉 89. 00 mm /h。
皮损组织病理示: 表皮角化过度及角化不全，局部区

域角质层内见中性粒细胞聚集，棘层细胞增生伴海

绵水肿，上皮脚向下延伸，真皮浅层血管、汗腺及毛

囊周围见炎细胞浸润( 以淋巴细胞及嗜酸性粒细胞

为主，尤其毛囊周围嗜酸性粒细胞聚集较多) ( 图

3) 。结合临床表现及辅助检查，诊断为高 IgE 综合

征。治疗予人免疫球蛋白注射液静脉滴注，抗感染，

保肝等。经治疗皮疹好转，肝功能恢复正常。

图 1 患儿右侧腋下皮损; 图 2 患儿肛周皮损
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图 3 血管周围见较多嗜酸性粒细胞浸润 ( HE ×400)

2 讨论

高 IgE 综合征( hyperimmunoglobulinemia E syn-
drome，HIES) ，又称 Job 综合征，是一种罕见的常染

色体遗传病，其特点为异位性皮炎样损害，IgE 增

高，中性粒细胞趋化功能障碍及反复化脓性感染及

肺部感染，多发病于婴儿［1］。根据美国国立卫生研

究院制定的 HIES 评分系统［2］，评分 ＞ 40 可临床诊

断，该患者评分为 42 分。此病病因不明，目前认为

多数为常染色体显性遗传( AD) ，与 STAT3 基因突

变有关; 少 部 分 为 常 染 色 体 隐 性 遗 传 ( AＲ ) ，与

DOCK8 基因突变相关［3］。此患者基因检测提示，

DOCK8 基因第 11 ～ 25 号外显子存在纯合缺失，属

于( AＲ) -HIES，与( AD) -HIES 相比，AＲ-HIES 表现

为反复病毒和细菌感染，严重的过敏反应及早发恶

性肿瘤，感染症状更为严重，幼年病死率更高，而

IgE 水平仅为轻至中度升高［3］。此患者 IgE 水平明

显升高。HIES 表现为慢性湿疹样改变，剧烈瘙痒，

继发葡萄球菌化脓性感染，表现为疖、痈及“寒性”
脓肿; 可见毛囊炎，耳、头、腹股沟可有脓疱、结痂、脱

屑，睑缘炎等; 有反复的上呼吸道感染及肺炎，甚至

发生肺部器质性病变。此患儿婴儿期发病，父母系

亲表兄妹; 头部毛囊炎见瘢痕形成，腋下见“寒性”
脓肿，分泌物培养出金黄色葡萄球菌，会阴及臀部见

红斑、斑块、脱屑及结痂，腹股沟及纵膈淋巴结肿大，

反复肺部感染，且逐渐加重，痰培养出流感嗜血杆

菌; IgE 明显升高，嗜酸性粒细胞比值及绝对值明显

升高，基因检测提示 DOCK8 基因缺陷，符合高 IgE
综合征。本病需与特应性皮炎( AD) 相鉴别。AD
常有过敏性疾病的家族史及个人史; 皮疹多发于面

部、四肢、肘窝、腘窝; IgE 水平有升高但不显著; 无

特殊的皮肤深部脓肿、肺炎等感染病史，无骨骼、牙
齿、血管、神经系统等病理改变［4］。HIES 皮疹多发

于头、腋下、腹股沟及会阴部，IgE 明显升高，多伴有

反复的皮肤及肺部感染。本病对抗生素不敏感，目

前尚无特效疗法，主要为对症治疗。本例患者予免

疫球蛋白静脉滴注，疗效尚可，但病情易反复。
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