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[摘  要] 母细胞性浆细胞样树突状细胞肿瘤(BPDCN)是一种起源于浆细胞样树突状细胞(pDC)前体、

非常罕见的高度侵袭性的血液系统恶性肿瘤,长期生存率低,预后极差。由于其在临床上很少见,对该病

认识不足极易造成漏诊、误诊,使患者错过最佳治疗时机。故本文主要从BPDCN的实验室诊断及鉴别

诊断等方面进行综述,旨在提高临床及实验室人员对此病的认识和诊断水平。 
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[Abstract] Maternal plasma cell like dendritic cell tumor (BPDCN) is a highly invasive hematological 

malignancy originating from plasma cell like dendritic cell (pDC) precursors, with a low long-term survival rate 

and extremely poor prognosis. Due to its rarity in clinical practice, insufficient understanding of the disease can 

easily lead to missed diagnosis and misdiagnosis, causing patients to miss the best treatment opportunity. 

Therefore, this article mainly reviews the laboratory diagnosis and differential diagnosis of BPDCN, aiming to 

improve the understanding and diagnostic level of clinical and laboratory personnel on this disease. 
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1 概要 

母细胞性浆细胞样树突状细胞肿瘤(blastic plasmacytoid 

dendritic cell neoplasm,BPDCN)是一种罕见的高度侵袭性的

血液系统恶性肿瘤,来源于浆细胞样树突状细胞(pDC)前体。

2008年版的《世界卫生组织造血和淋巴组织肿瘤分类》明确将

BPDCN归类于AML相关的前体肿瘤[1],到了2016年,该病被单独列

为一类血液系统肿瘤[2],在2022年发布的《第5版世界卫生组织

造血和淋巴组织肿瘤》分类中该病属于髓系肿瘤中的组织细胞/

树突状细胞肿瘤[3]。 

2 流行病学特点 

相关研究表明,BPDCN的发病率仅约占所有血液系统肿瘤的

0.44%,预后极差,中位生存期<2年(17~34个月)[4]。各年龄段均

可发病,以老年患者居多,中位发病年龄为60—70岁,男女比例

为2~3.3:1,儿童发病罕见[5],但目前国外已有报道BPDCN的发病

年龄呈双峰分布,其中第一高峰<20岁,第二高峰>60岁[6]。 

3 临床表现 

约90%的BPDCN患者以孤立或多发的无症状皮损为首发表现,

主要为瘀伤样红斑或结节[7,8]。部分病例可累及外周血、骨髓、

肝脾及淋巴结,少数患者还伴有中枢神经系统的侵犯,常见于复

发病例。部分患者也可能无任何皮损直接步入白血病期,甚至伴

随其他髓系相关肿瘤。 

4 实验室诊断 

4.1骨髓细胞形态学及皮肤组织病理形态学检查 

BPDCN样本可来源于骨髓或皮肤病变组织,通过观察肿瘤细

胞或组织形态有助于对疾病的诊断。在受累骨髓中肿瘤细胞由

中等大小的未成熟单核细胞样母细胞组成,具有多形性,具有偏

心的圆形或不规则细胞核,染色质细腻,小核仁可见(1至数个)。

细胞质呈浅灰色或略带嗜碱性,通常含有胞质空泡,有时,胞质

空泡会沿细胞膜下分布并聚集(类似“珍珠链”)。有时,BPDCN

细胞会出现特征性的尾状突起(伪足)。BPDCN细胞α-丁酸萘酚

酯酶、氯乙酸AS-D萘酚酯酶和髓过氧化物酶细胞化学染色阴性。

皮肤病变组织病理形态学中肿瘤细胞侵犯真皮层及皮下组织,

一般不累及表皮,肿瘤细胞灶与表皮间可见明显的无细胞浸润

带,无血管侵犯、坏死及炎细胞浸润。 

4.2流式细胞学检查 

对于已经累及骨髓和外周血的患者,采用流式细胞术(flow 

cytometry,FCM)检测肿瘤细胞的免疫表型,可为BPDCN的诊断及

鉴别诊断提供可靠的依据。在2022年最新发布的《第5版世界卫
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生组织造血和淋巴组织肿瘤》中明确指出了BPDCN的免疫表型诊

断标准[3],主要为：表达CD123和一个pDC标记物(*),另外表达

CD4和/或CD56；或者表达任意三个pDC标记物(*),且不表达所有

预期阴性标记物。 

表1  BPDCN免疫表型诊断标准 

预期阳性表达 预期阴性表达

CD123* CD3

TCF4* CD14

TCL1* CD19

CD303* CD34

CD304* 溶菌酶

CD4 髓过氧化物酶

CD56
 

根据表1及相关文献研究可以概括出BPDCN的免疫表型特点,

首先肿瘤细胞表达CD4和/或CD56,极少数的病例不表达CD4或

CD56。在此基础上,肿瘤细胞表达CD123并且是强阳性和一种其他

pDC标志(TCF4、TCL1、CD303、CD304)。不表达髓系(MPO、CD13、

CD14、CD11C、CD64),B系(CD19、CD20、cCD22),T系(CD3、cCD3)

的特异性标志物,溶菌酶,CD34。可出现髓系/T系/B系的异常表

达,CD7和CD33相对常见,偶见表达CD117,还可以出现CD36、

CD45RA、CD2、CD5、CD38、HLA-DR、CD43、TdT,cCD79a,BCL2,CD68

的表达。此外,肿瘤细胞Ki67高增殖指数也可以协助诊断

BPDCN[9-13]。 

4.3细胞遗传学及分子生物学检查 

研究表明,BPDCN的发病与细胞遗传学及分子生物学改变有

关,但其具体致病机制目前尚不明确。大多数患者有染色体异常,

其中染色体部分或完全缺失占主导地位,常见的重现性染色体

异常包括5q(72%)、12p、13q(64%)、6q(50%)、15q(43%)、9号

单体(28%)[14]。 

5 鉴别诊断 

由于BPDCN与急性白血病,尤其是与AML关系非常密切,临床

上经常将它们混淆,因此对这两种疾病进行重点鉴别。当BPDCN

患者的肿瘤细胞累及骨髓和皮肤时的表现与AML伴皮肤浸润的

临床特点非常相似,骨髓细胞形态学也难以区分,有时部分AML

也有CD4、CD56和CD123的表达。那么在这种情况下,肿瘤细胞

CD123(bri)、pDC标志物阳性,加上不表达髓系特征性标志物,

有助于明确BPDCN的诊断。此外,BPDCN还要与MPDCP(髓系肿瘤相

关成熟浆样树突状细胞增生)进行鉴别,MPDCP经常发生在慢性

粒单核细胞白血病的诊断,通常CD56呈阴性。共表达CD34与pDC

标志物被认为是AML伴pDC分化的一个特征。RUNX1突变在

AML-pDC中更常见(~70%)[15-19]。 

6 治疗 

目前尚缺乏对BPDCN的最佳治疗方案与共识,近期由美国食

品药品管理局推出的靶向CD123的药物tagraxofusp(SL-401),

效果良好,该药是首个批准BPDCN治疗药物[20]。Bcl-2抑制剂

Venetoclax、阿扎胞苷等也被临床证实对BPDCN治疗有效。然而,

针对复发型、难治型BPDCN,上述治疗方案表现效益不佳,新型治

疗策略仍有待进一步探索。 

7 结语 

综上所述,BPDCN作为一种罕见的高度侵袭性的血液系统恶

性肿瘤,大多数患者以无症状皮损为首发临床表现,少数患者可

以急性白血病起病。单一的临床表现无法准确诊断该病,需要联

合MICM(细胞形态学、免疫学、细胞遗传学、分子生物学)综合

分析,提高BPDCN诊断的敏感性与特异性,避免漏诊、误诊。 
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