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【Ａｂｓｔｒａｃｔ】　 Clinical data of a patient with TEMPI syndrome were reported and literature review was conducted.
【Ｋｅｙ ｗｏｒｄｓ】　 TEMPI syndrome; Erythrocytosis; M proteinemia; True polycythemia; Diagnosis; Treatment

　 　 患者，男，５９ 岁，因“乏力、气促伴皮肤改变 １ 年余，加重伴

腹胀 ７ ｄ”于 ２０１７ 年 ７ 月 ２０ 日入院。 患者 ２０１５ 年 １０ 月开始出

现乏力伴活动后胸闷、气促，并逐渐出现颜面部及上肢皮肤颜

色加深。 ２０１６ 年 １ 月 ９ 日因“双上肢及颜面部皮肤紫红色 ３ 个

月余”就诊于外院，查红细胞计数及血红蛋白偏高，诊断为“真
性红细胞增多症”，予以间断红细胞单采、放血及羟基脲口服治

疗。 此后患者乏力症状逐渐加重，并出现静息状态呼吸困难，
反复多次就诊均效果不佳，遂入院。 既往有慢性乙肝病史。 查

体：全身皮肤色深，色素沉着明显，颜面部皮肤呈紫红色，全身

可见散在血管扩张，并可见多个“蜘蛛痣”，以胸背部为甚，甲床

轻度发绀。 双下肺叩诊呈浊音、呼吸音低，可闻及散在湿啰音。
心率 ９５ 次 ／ ｍｉｎ，律齐，心音可，无病理性杂音。 上腹部轻度压

痛，无反跳痛，肝、脾肋缘下未触及，左肾区叩击痛，移动性浊音

阴性。 双下肢无浮肿。 入院后查血 ＷＢＣ ４． ２５ × １０９ ／ Ｌ，ＲＢＣ
５． ９６ × １０９ ／ Ｌ，Ｈｂ １６３ ｇ ／ Ｌ，ＰＬＴ ２２３ × １０９ ／ Ｌ，血细胞压积５８． ６％ ；
ＡＬＴ １４． ９ ＩＵ ／ Ｌ，ＡＳＴ ２４． ４ ＩＵ ／ Ｌ，Ａｌｂ ２８． ６ ｇ ／ Ｌ，球蛋白 ５６． ５ ｇ ／ Ｌ，
ＵＡ ６５３． ６ μｍｏｌ ／ Ｌ，电解质、心肌酶及 ＢＮＰ 水平正常；动脉血气

分析示 ｐＨ ７． ３８８， ＰａＣＯ２ ３０ ｍｍＨｇ， ＰａＯ２ ５１． ５ ｍｍＨｇ， ＳａＯ２

８２． ６％ ，ＨＣＯ －
３ １９． ６ ｍｍｏｌ ／ Ｌ，ＡＢＥ － ５． ５ ｍｍｏｌ ／ Ｌ，ＳＢＥ － ６． ４

ｍｍｏｌ ／ Ｌ；血免疫球蛋白 κ 链 ３５． ５ ｇ ／ Ｌ，免疫球蛋白 λ 链 １． ５５
ｇ ／ Ｌ，κ ／ λ ２２． ９；尿免疫球蛋白 κ 链 ０． ２ ｇ ／ Ｌ，免疫球蛋白 λ
链 ＜ ０． ０５ ｇ ／ Ｌ；血管内皮生长因子（ＶＥＧＦ）１５５． ８ ｎｇ ／ Ｌ；促红细

胞生成素（ＥＰＯ） ＞ ７９２ ｍＩＵ ／ ｍｌ；免疫固定电泳：ＩｇＧ κ 型 Ｍ 蛋白

血症；骨髓细胞学：骨髓增生活跃，粒系占 ５３． ５％ ，红系占

３３． ５％ ，偶见异常形态，未见浆细胞异常增生；真性红细胞增多

症相关基因突变检测：ＪＡＫ２⁃Ｖ６１７Ｆ、ＪＡＫ２ Ｅｘｏｎ １２、ＭＰＬ Ｗ５１５Ｌ ／
Ｋ、ＣＡＬＲ 均阴性；ＣＴ 提示腹膜后多处局限包裹性积液。 经多学

科会诊后诊断为 ＴＥＭＰＩ 综合征，建议转血液内科继续治疗，患
者拒绝进一步治疗，出院随访 １ 年余后患者死亡。
　 　 讨　 论　 ＴＥＭＰＩ 综合征是一种新命名的罕见浆细胞疾病，
２０１１ 年才被首次描述，其临床表现为以下五联征：（１）毛细血管

扩张（ｔｅｌａｎｇｉｅｃｔａｓｉｓ，Ｔ）；（２）ＥＰＯ 浓度升高和红细胞增多（ｅｌｅｖａｔ⁃
ｅｄ ＥＰＯ ａｎｄ ｅｒｙｔｈｒｏｃｙｔｏｓｉｓ，Ｅ）；（３）单克隆丙种球蛋白血症（ｍｏｎ⁃
ｏｃｌｏｎａｌ ｇａｍｍｏｐａｔｈｙ，Ｍ）；（４）肾周积液（ ｐｅｒｉｎｅｐｈｒｉｃ ｆｌｕｉｄ ｃｏｌｌｅｃ⁃
ｔｉｏｎｓ，Ｐ）；（５）肺内分流（ｉｎｔｒａｐｕｌｍｏｎａｒｙ ｓｈｕｎｔｉｎｇ，Ｉ） ［１⁃４］ 。 本例患

者的临床特点包括皮肤改变、红细胞增多、Ｍ 蛋白血症、多浆膜

腔积液、ＥＰＯ 显著升高，同时多发性骨髓瘤、ＰＯＥＭＳ 综合征诊断

不能确立。 本例患者有显著的毛细血管扩张体征，血清中 ＥＰＯ
浓度高于检测上限，并有显著红细胞增多症且无法用其他疾病

解释，具有 ＩｇＧ κ 型 Ｍ 蛋白血症，ＣＴ 提示肾周大量积液，均符合

ＴＥＭＰＩ 综合征诊断。 因患者未行静脉血气分析，无法准确计算

肺内分流量，但根据患者显著呼吸困难的临床表现及动脉血气

提示Ⅰ型呼吸衰竭，且无法用其他病因来解释，可以推测患者

存在肺内分流。 根据最新提议的 ＴＥＭＰＩ 综合征诊断标准，本例

患者确诊为 ＴＥＭＰＩ 综合征。
　 　 ＴＥＭＰＩ 综合征是新近命名的血液系统综合征，迄今全球仅

数十例报道。 大部分患者首发症状为红细胞增多与毛细血管

扩张，极易误诊为真性红细胞增多症（ｐｏｌｙｃｙｔｈｅｍｉａ ｖｅｒａ，ＰＶ），临
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床拟诊为 ＰＶ 的患者需考虑 ＴＥＭＰＩ 综合征可能［５］ 。 此外，单克

隆丙种球蛋白（Ｍ 蛋白）血症是 ＴＥＭＰＩ 综合征的特征之一，需
与多发性骨髓瘤（ｍｕｌｔｉｐｌｅ ｍｙｅｏｍａ，ＭＭ） 和 ＰＯＥＭＳ 综合征鉴

别［６］ 。 ＴＥＭＰＩ 综合征骨髓浆细胞比例通常低于 １０％ 且肾功能

一般正常，Ｍ 蛋白通常为 ＩｇＧ κ 型，而 ＰＯＥＭＳ 综合征则通常为

λ 型 Ｍ 蛋白血症［７］ 。 提高对 ＴＥＭＰＩ 综合征的认识是及时、准确

诊断的重要前提，对于红细胞增多的患者应积极完善 ＥＰＯ 水平

检测与 ＰＶ 相关基因突变检测，对于有 Ｍ 蛋白血症的患者应积

极完善骨髓穿刺、ＶＥＧＦ 水平检测与血 ／尿免疫固定电泳以明确

Ｍ 蛋白类型。
　 　 ＴＥＭＰＩ 综合征的发病机制尚不明确。 起初认为肾周积液

导致肾脏受压、缺氧引起 ＥＰＯ 升高从而导致红细胞增生，但不

能解释 Ｍ 蛋白血症的发生。 后续的研究提出浆细胞可分泌巨

噬细胞移动抑制因子（ＭＩＦ），促进浆细胞在骨髓内黏附并调控

其分化与去分化，ＴＥＭＰＩ 综合征患者骨髓、骨髓浆细胞与外周

血中 ＭＩＦ 水平显著高于健康人群。 ＭＩＦ 可以诱导 ＶＥＧＦ 和 ＥＰＯ
的表达，从而促进血管新生、血管扩张；并且 ＭＩＦ 可诱导一氧化

氮（ＮＯ）的产生而导致肺内分流和毛细血管扩张并促进腹腔、
肾周积液。 此外，研究发现 ＴＥＭＰＩ 综合征患者的浆细胞具有

２２ｑ１１． ２３ 基因重复，可能导致 ＭＩＦ 基因的上调。 以上研究提示

２２ｑ１１． ２３ 基因重复导致的 ＭＩＦ 表达上调可能是 ＴＥＭＰＩ 综合征

的重要发病机制［３］ 。
　 　 临床医师对 ＴＥＭＰＩ 综合征认识严重不足，更多的病例报道

有助于提升临床医师对该综合征的关注，以提升患者的诊断成

功率［８］ 。 起初 ＴＥＭＰＩ 综合征的治疗通常以对症治疗为主，后续

随着更多的病例总结发现 Ｍ 蛋白是其特征性表现，因此最新的

ＷＨＯ 疾病分类将其归类于“浆细胞肿瘤伴副肿瘤综合征”。 随

后，靶向浆细胞的多种治疗方案均被应用于 ＴＥＭＰＩ 综合征的治

疗。 文献报道硼替佐米、达雷妥尤单抗、来那度胺、高剂量马法

兰及自体干细胞移植均能有效控制病情［９］ 。 随着临床对该综

合征的认识加深，未来更多的患者将得到明确诊断，前瞻性的

临床试验将有助于规范治疗方案的探索。
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Ｇａｍｍｏｐａｔｈｙ，ａｎｄ Ｓｋｉｎ Ｃｈａｎｇｅｓ） ｓｙｎｄｒｏｍｅ：Ａ ｒｅｖｉｅｗ［ Ｊ］ ． ＪＡＭＡ Ｏｎ⁃
ｃｏｌ，２０２１，７（９）：１３８３⁃１３９１． ＤＯＩ：１０． １００１ ／ ｊａｍａｏｎｃｏｌ． ２０２１． ０５８６．

［８］ 　 Ｄａｖｉｄ ＢＳ，Ｃａｓｅｙ ＯＣ，Ｗｉｌｆｒｉｅｄ Ｓ． Ｔｈｅ ＴＥＭＰＩ ｓｙｎｄｒｏｍｅ［ Ｊ］ ． Ｂｌｏｏｄ，
２０２０，１３５（１５）：１１９９⁃１２０３． ＤＯＩ：１０． １１８２ ／ ｂｌｏｏｄ． ２０１９００４２１６．

［９］ 　 Ｘｕ Ｊ，Ｌｉｕ ＷＱ，Ｆａｎ ＦＪ，ｅｔ ａｌ． ＴＥＭＰＩ ｓｙｎｄｒｏｍｅ：Ｕｐｄａｔｅ ｏｎ ｃｌｉｎｉｃａｌ ｆｅａ⁃
ｔｕｒｅｓ，ｍａｎａｇｅｍｅｎｔ， ａｎｄ ｐａｔｈｏｇｅｎｅｓｉｓ ［ Ｊ ］ ． Ｆｒｏｎｔ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ （ Ｌａｕ⁃
ｓａｎｎｅ），２０２２，１３：８８６９６１． ＤＯＩ：１０． ３３８９ ／ ｆｅｎｄｏ． ２０２２． ８８６９６１．

（收稿日期：２０２２ － １０ － ０９）

（上接 ５３７ 页）
［７］ 　 Ｋａｓｔｒｉｔｉｓ Ｅ，Ｌｅｌｅｕ Ｘ，Ａｒｎｕｌｆ Ｂ，ｅｔ ａｌ． Ｂｏｒｔｅｚｏｍｉｂ， Ｍｅｌｐｈａｌａｎ， ａｎｄ

Ｄｅｘａｍｅｔｈａｓｏｎｅ ｆｏｒ ｌｉｇｈｔ⁃ｃｈａｉｎ ａｍｙｌｏｉｄｏｓｉｓ［Ｊ］ ． Ｊ Ｃｌｉｎ Ｏｎｃｏｌ， ２０２０，
３８（２８）：３２５２⁃３２６０． ＤＯＩ： １０． １２００ ／ ＪＣＯ． ２０． ０１２８５．

［８］ 　 Ｋａｓｔｒｉｔｉｓ Ｅ， Ｄｉａｌｏｕｐｉ Ｉ， Ｇａｖｒｉａｔｏｐｏｕｌｏｕ Ｍ， ｅｔ ａｌ． Ｐｒｉｍａｒｙ ｔｒｅａｔｍｅｎｔ
ｏｆ ｌｉｇｈｔ⁃ｃｈａｉｎ ａｍｙｌｏｉｄｏｓｉｓ ｗｉｔｈ ｂｏｒｔｅｚｏｍｉｂ， ｌｅｎａｌｉｄｏｍｉｄｅ， ａｎｄ ｄｅｘａ⁃
ｍｅｔｈａｓｏｎｅ［Ｊ］ ． Ｂｌｏｏｄ Ａｄｖ， ２０１９， ３ （ ２０ ）： ３００２⁃３００９． ＤＯＩ： １０．
１１８２ ／ ｂｌｏｏｄａｄｖａｎｃｅｓ． ２０１９０００１４７．

［９］ 　 Ｐａｌｌａｄｉｎｉ Ｇ， Ｋａｓｔｒｉｔｉｓ Ｅ， Ｍａｕｒｅｒ ＭＳ， ｅｔ ａｌ． Ｄａｒａｔｕｍｕｍａｂ ｐｌｕｓ Ｃｙ⁃
ＢｏｒＤ ｆｏｒ ｐａｔｉｅｎｔｓ ｗｉｔｈ ｎｅｗｌｙ ｄｉａｇｎｏｓｅｄ ＡＬ ａｍｙｌｏｉｄｏｓｉｓ：Ｓａｆｅｔｙ ｒｕｎ⁃ｉｎ
ｒｅｓｕｌｔｓ ｏｆ ＡＮＤＲＯＭＥＤＡ［ Ｊ］ ． Ｂｌｏｏｄ， ２０２０，１３６（１）：７１⁃８０． ＤＯＩ：
１０． １１８２ ／ ｂｌｏｏｄ． ２０１９００４４６０．

［１０］ 　 Ｋａｓｔｒｉｔｉｓ Ｅ， Ｐａｌｌａｄｉｎｉ Ｇ，Ｍｉｎｎｅｍａ ＭＣ， ｅｔ ａｌ． Ｄａｒａｔｕｍｕｍａｂ⁃ｂａｓｅｄ
ｔｒｅａｔｍｅｎｔ ｆｏｒ ｉｍｍｕｎｏｇｌｏｂｕｌｉｎ ｌｉｇｈｔ⁃ｃｈａｉｎ ａｍｙｌｏｉｄｏｓｉｓ［ Ｊ］ ． Ｎ Ｅｎｇｌ Ｊ
Ｍｅｄ， ２０２１，３８５（１）：４６⁃５８． ＤＯＩ： １０． １０５６ ／ ＮＥＪＭｏａ２０２８６３１．

（收稿日期：２０２２ － ０７ － ２８）

·９３５·疑难病杂志 ２０２３ 年 ５ 月第 ２２ 卷第 ５ 期　 Ｃｈｉｎ Ｊ Ｄｉｆｆｉｃ ａｎｄ Ｃｏｍｐｌ Ｃａｓ，Ｍａｙ ２０２３，Ｖｏｌ． ２２，Ｎｏ． ５


