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伴-7/7q-染色体异常的儿童急性髓系白血病
临床特征及预后分析

郑方圆 王淼 丁明明 陆爱东 贾月萍 曾慧敏 张乐萍

（北京大学人民医院儿科，北京 100044）

［摘要］ 目的　分析伴单体 7 （-7） 和 7 号染色体长臂缺失 （7q-） 的儿童急性髓系白血病 （acute myeloid 

leukemia, AML） 的临床特征及预后相关因素。方法　回顾性分析2010年1月—2024年12月北京大学人民医院儿科

收治的伴-7/7q- AML儿童的临床资料、治疗及预后。结果　共收治染色体核型分析结果完整的AML儿童869例，其

中伴-7/7q-染色体异常 32 例 （3.7%）；男 20 例，女 12 例；中位诊断年龄 6 岁。伴孤立性-7 染色体异常 6 例 （19%），

伴孤立性7q-染色体异常2例 （6%），伴额外染色体异常24例 （75%）。诱导化疗后获得完全缓解16例 （50%）。随

访时死亡 15 例 （47%），存活 17 例 （53%），3 年无病生存率为 （54.1±0.1） %，3 年总生存率为 （52.6±0.1） %，

行造血干细胞移植 （hematopoietic stem cell transplantation, HSCT） 为 3 年无病生存率 （HR=0.17，95%CI：0.04~

0.62，P=0.008） 及总生存率 （HR=0.16，95%CI：0.04~0.59，P=0.006） 的独立影响因素，行HSCT治疗的儿童可获

得更好的预后。结论　-7/7q-染色体在儿童 AML 中的发生率为 3.7%，易合并额外染色体异常，诱导化疗后完全缓

解率低，行HSCT治疗有助于改善预后，提高生存率。 ［中国当代儿科杂志，2026，28 （1）：84-89］
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Abstract: Objective　 To explore the clinical characteristics and prognostic factors of pediatric acute myeloid 

leukemia (AML) with monosomy 7 (-7) and deletion of the long arm of chromosome 7 (7q-). Methods　A retrospective 

study was conducted on the clinical data, treatment, and prognosis of children with -7/7q- AML who were admitted to the 

Department of Pediatrics at Peking University People's Hospital from January 2010 to December 2024. Results　A total 

of 869 children with AML who had complete karyotype data were included, of whom 32 (3.7%) had -7/7q- chromosomal 

abnormalities. There were 20 males and 12 females, and the median age at diagnosis was 6 years. Six children (19%) had 

isolated -7; 2 (6%) had isolated 7q- ; and 24 (75%) had additional chromosomal abnormalities. After induction 

chemotherapy, complete remission (CR) was achieved in 16 children (50%). At the last follow-up, 15 children (47%) had 

died and 17 (53%) were alive. The 3-year disease-free survival (DFS) rate was (54.1±0.1)% , and the 3-year overall 

survival (OS) rate was (52.6±0.1)% . The multivariable analysis showed that hematopoietic stem cell transplantation 

(HSCT) was an independent prognostic factor for DFS (HR=0.17, 95%CI: 0.04-0.62, P=0.008) and OS (HR=0.16, 

95%CI: 0.04-0.59, P=0.006), with better outcomes in children who underwent HSCT. Conclusions　The incidence of -7/

7q- chromosomal abnormalities in children with AML is 3.7%. Additional chromosomal aberrations are common, and the 

CR rate after induction chemotherapy is low. HSCT is associated with improved prognosis and survival.
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急 性 髓 系 白 血 病 （acute myeloid leukemia, 

AML） 在儿童血液恶性肿瘤中位居第二，其发病

机制错综复杂，具有高度异质性［1］。即使在分子

生物学时代，细胞遗传学改变仍具有不可替代的

意义。染色体异常是 AML 的重要细胞遗传学特征

之一［2-7］，其中，7 号染色体异常对 AML 的临床诊

断和治疗具有显著的指导价值［8］。7 号染色体异常

主 要 包 括 单 体 7 （-7） 和 7 号 染 色 体 长 臂 缺 失

（7q-），这类异常与 AML 的发生、发展及预后密切

相关。伴-7/7q-的 AML 患者常对化疗药物不敏感，

因此-7/7q-染色体异常被列为不良预后因素［4，9-12］。

目前，国内关于伴-7/7q-的儿童 AML 的研究较少。

本研究回顾性分析我院收治的 32 例-7/7q- AML 患

儿的临床特征、早期疗效和预后结局，并探讨其

影响相关因素，旨在为儿童-7/7q- AML 的疾病诊断

和治疗提供参考依据。

1 资料与方法

1.1　研究对象

回顾性分析北京大学人民医院儿科 2010 年 1

月—2024 年 12 月收治的-7/7q- AML 患儿。纳入标

准：（1） 年龄<18 岁；（2） 确诊为 AML；（3） 骨髓

细胞遗传学 G 显带技术检测显示存在-7 和/或 7q-染

色体异常；（4） 资料完整。排除标准：（1） 混合

表型急性白血病；（2） 继发性或复发性 AML。本

研究获得北京大学人民医院伦理委员会批准 （批

准号：2025PHB319-001），并豁免知情同意。

1.2　临床资料收集

通过医院病历查询系统、患儿信息登记册及

电话等方法，收集研究对象的基本信息、临床特

征、实验室检查结果及预后等资料。

1.3　染色体核型分析方法

取患儿治疗前新鲜骨髓 3~5 mL，将其置于

1640 培 养 基 +20% 胎 牛 血 清 培 养 细 胞 24 h；

0.4 μg/mL 秋水仙酰胺处理 1 h；离心去上清，0.4%

氯化钾溶液低渗处理 40 min；10% 体积固定液 （甲

醇∶乙酸=3∶1） 进行预固定，混匀；固定液清洗

3 次；20 cm 高度滴片；37℃老化过夜；75℃烤片

3 h， 0.05% 胰 酶 处 理 30 s， 清 洗 ， 吉 姆 萨 染 色

4 min，扫描。染色体核型分析采用G显带技术，核

型描述遵循《人类细胞遗传学国际命名体制》［13］。

1.4　治疗方案

化疗方案参考 《儿童急性髓细胞白血病诊疗

建议》［14］，诱导化疗采用含有阿糖胞苷 （cytosine 

arabinoside, Ara-C）、去甲氧柔红霉素 （idarubicin, 

IDR） 或柔红霉素 （daunorubicin, DNR）、依托泊苷

（etoposide, VP16） 的方案。巩固强化方案选用 Ara-

C、IDR/DNR、VP16、高三尖杉酯碱等药物。同

时，采用氨甲蝶呤 （methotrexate, MTX）、Ara-C、

地塞米松进行三联鞘内注射以预防和治疗中枢神

经系统白血病。对于携带 FLT3-ITD 突变或合并５

号染色体长臂部分缺失 （5q-） 以及 BCL-2 阳性的

AML，在经济条件允许的情况下，可考虑联合应

用吉瑞替尼、来那度胺、维奈克拉等药物。根据

患儿的临床特征、检查结果及早期化疗反应，进

行临床危险度评估。中低危患儿实施化疗，高危

患儿建议造血干细胞移植 （hematopoietic stem cell 

transplantation, HSCT） 治疗。

1.5　治疗评估、预后评估及相关定义

早 期 治 疗 反 应 以 诱 导 化 疗 后 完 全 缓 解

（complete remission, CR） 率进行评估，预后以无病

生 存 （disease-free survival, DFS） 率 、 总 生 存

（overall survival, OS） 率 进 行 评 估 。 其 中 ， 参 照

《血液病诊断及疗效标准》［15］，CR 定义为骨髓增生

活跃或明显活跃，白血病细胞占比<5%。复发定义

为已达 CR 后骨髓原始细胞≥5% 或骨髓外其他组织

或器官有白血病细胞浸润表现。

DFS 期的计算为获得 CR 至白血病复发或在 CR

期间死亡或末次随访的时间。OS 期的计算为从

AML 确诊至死亡或末次随访的时间。

随访方式为查阅住院病历、门诊病历或电话

随访，末次随访时间为 2025 年 3 月 31 日，对于失

访患儿截止至对该患儿最后一次随访时间。中位

随访时间为 31 （范围：2~156） 个月。

1.6　统计学分析

采 用 R 软 件 （Bell Labs, New Providence, NJ, 

USA）进行统计分析。计数资料以例数和率（%）表

示，符合正态分布的计量资料以均数 ± 标准差

（x̄ ± s） 表示，非正态分布的计量资料以中位数 （范

围） 表示。采用 Kaplan-Meier 方法计算生存函数，

并通过log-rank检验进行比较，Cox比例风险回归模

型评估与DFS率、OS率相关的因素，其中，采用中

位数确定连续变量界值。单因素分析中P<0.2的因素

纳入多因素分析。以P<0.05为差异有统计学意义。

2 结果

2.1　临床资料

染色体核型结果完整的 AML 患儿中伴-7/7q-染

··85



中国当代儿科杂志
Chin J Contemp Pediatr

Vol.28 No.1

Jan. 2026

第 28 卷 第 1 期

2026 年 1 月

色体异常者 32 例 （32/869，3.7%）。32 例患儿中，

男 20 例 （62%），女 12 例 （38%），中位诊断年龄

6.0岁 （范围：0.8~16.0） 岁。诊断时中位WBC计数

15.6×109/L （范围：1.7×109/L~575.9×109/L）。首

诊 症 状 包 括 发 热 20 例 （62%）、 贫 血/乏 力 12 例

（38%）、出血 13 例 （41%）、骨痛 2 例 （6%），部分

患儿出现≥2 种症状，其他少见症状有腹痛、咳嗽、

皮肤包块等。诊断时伴肝大、脾大及淋巴结大的患

儿各 10 例 （31%）。32 例-7/7q- AML 患儿中，融合

基因中伴 ETO：：AML1 融合基因最常见 （9/32，

28%），KMT2A 重排次之 （5/32，16%）。15 例患儿

行二代测序检查，C-KIT 和 FLT3 基因突变最常见

（4/15，27%）。在13例7q- AML患儿中，对其7q-缺

失区域进行分析，结果显示，单纯 q22 缺失 7 例

（54%）、单纯 q32 缺失 3 例 （23%）、q22-q32 缺失 2

例 （15%）、q21-q31缺失1例 （8%）。见表1。

2.2　治疗情况及早期治疗反应

32 例-7/7q- AML 患儿均应用 ADE （Ara-C+IDR/

DNR+VP16） 方案为基础的诱导化疗方案，其中，

加用吉瑞替尼治疗 1 例 （存在 FLT3-ITD 突变），加

用维奈克拉治疗 2 例 （该 2 例法美英分型均为 M5

型）。经过诱导化疗后，获得 CR 16 例 （50%）。后

续治疗方案中，放弃治疗 1 例 （3%），单纯进行化

疗治疗 13 例 （41%），进行 HSCT 18 例 （56%）。

2.3　生存分析

截至末次随访，存活 17 例 （53%），死亡 15 例

（47%）。3 年 DFS 率为 （54.1±0.1） %，3 年 OS 率

为 （52.6±0.1） %。采用 Kaplan-Meier 方法计算生

存函数，并通过 log-rank 检验进行比较，结果显示

是否行 HSCT 患儿的 DFS 率及 OS 率的差异有统计

学意义 （图 1）。单因素分析显示，存在肝大、脾

大 或 淋 巴 结 大 患 儿 的 DFS 率 及 OS 率 显 著 降 低

（P<0.05），行 HSCT 治疗患儿的 DFS 率及 OS 率显著

升高 （P<0.05）（图 1、表 2）。将单因素中 P<0.2 的

因素纳入多因素 Cox 回归分析，结果显示行 HSCT

治疗是 DFS 率 （HR=0.17，95%CI：0.04~0.62，P=

0.008） 和 OS 率 （HR=0.16， 95%CI： 0.04~0.59，

P=0.006） 的独立影响因素，行 HSCT 治疗的患儿

可获得更佳预后 （表 3~4）。

表1　伴-7/7q-染色体异常急性髓系白血病

患儿的临床特征 ［例 （%）］

特征

法美英分型

M0

M1

M2

M3

M4

M5

M6

M7

睾丸浸润

皮肤浸润

中枢神经系统浸润

染色体核型分析

伴孤立性-7 染色体异常

伴孤立性 7q-染色体异常

伴 1 种额外染色体异常

伴 2 种额外染色体异常

伴≥3 种额外染色体异常

伴有融合重排或基因高表达

ETO::AML1 融合基因

KMT2A 重排

DEK::NUP214 融合基因

伴基因突变*

C-KIT

FLT3

NRAS

ASXL1

其他

数值

0(0)

1(3)

17(53)

0(0)

6(19)

5(16)

1(3)

2(6)

0(0)

1(3)

3(9)

6(19)

2(6)

6(19)

7(22)

11(34)

9(28)

5(16)

1(3)

4(27)

4(27)

3(20)

3(20)

5(33)

注：*行二代基因组测序患儿共 15 例，分母为 15。
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图1　行HSCT治疗与未行HSCT治疗的伴-7/7q- AML患儿无病生存率、总生存率的比较
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3 讨论

本研究发现，伴-7/7q-染色体异常在儿童原发

性 AML 中发生率为 3.7%，易合并额外异常染色体，

伴有融合基因中最常见为 ETO：：AML1 融合基因，

基因突变中 C-KIT 和 FLT3 最常见，对于 7q-的断裂

区，q22 是最常见的断裂区域。本研究中经过以

ADE 方案为基础的诱导化疗后，CR 率为 50%。3

年 DFS 率为 （54.1±0.1） %，3 年 OS 率为 （52.6±

0.1） %。

本研究的 AML 儿童中-7/7q-染色体异常的发生

率低于国外文献报道的儿童 AML （4%~7%） 及成

人 AML （7%~10%） 中该异常的发生率，这可能是

在统计时，仅纳入了染色体 G 显带分析的结果，而

未将荧光原位杂交的结果纳入统计范围，从而导

致了发生率出现差异。

在成人 AML 中，-7/7q-染色体异常多见于 M0、

M1 及 M2 分型；而在儿童 AML 中，该异常多见于

M4 和 M5 分型［8］。本研究中-7/7q-染色体异常更多

为 M2 分型，其次为 M4 和 M5 分型，分析其原因，

可能与本研究为单中心研究，样本量较少，存在

选择偏倚有关。本研究发现，7q-异常染色体中最

表2　影响伴-7/7q-染色体异常的AML患儿DFS率及OS率的单因素分析

因素

女性

年龄>6 岁

肝大

脾大

淋巴结大

WBC>15.6×109/L

HGB>86 g/L

PLT>91×109/L

行 HSCT 治疗

DFS 率

P

0.169

0.155

0.018

0.048

0.022

0.367

0.184

0.410

0.007

HR(95%CI)

0.41(0.11~1.46)

0.45(0.15~1.35)

3.60(1.24~10.44)

3.01(1.01~8.98)

3.45(1.19~9.99)

1.63(0.56~4.74)

0.47(0.16~1.42)

0.64(0.22~1.86)

0.20(0.06~0.64)

OS 率

P

0.249

0.276

0.005

0.017

0.031

0.182

0.129

0.270

0.009

HR(95%CI)

0.51(0.16~1.6)

0.56(0.20~1.58)

4.38(1.57~12.22)

3.53(1.25~9.92)

3.08(1.11~8.56)

2.03(0.72~5.75)

0.43(0.15~1.27)

0.56(0.20~1.58)

0.24(0.08~0.69)

注：［AML］ 急性髓系白血病；［DFS］ 无病生存；［OS］ 总生存；［WBC］ 白细胞计数；［HGB］ 血红蛋白；［PLT］ 血小板计数；
［HSCT］ 造血干细胞移植。

表3　影响伴-7/7q-染色体异常的AML患儿的DFS率的多因素分析

影响因素

女性

年龄>6 岁

肝大

脾大

淋巴结大

HGB>86 g/L

行 HSCT 治疗

B

-0.611

-0.480

0.635

0.528

0.494

-0.475

-1.800

SE

0.858

0.827

0.840

1.011

1.034

0.678

0.673

Z

-0.713

-0.581

0.756

0.522

0.477

-0.700

-2.674

P

0.476

0.561

0.450

0.601

0.633

0.484

0.008

HR(95%CI)

0.54(0.10~2.91)

0.62(0.12~3.13)

1.89(0.36~9.78)

1.70(0.23~12.31)

1.64(0.22~12.44)

0.62(0.16~2.35)

0.17(0.04~0.62)

注：［AML］ 急性髓系白血病；［HGB］ 血红蛋白；［PLT］ 血小板计数；［HSCT］ 造血干细胞移植。所有变量均为二分类变量。

表4　影响伴-7/7q-染色体异常的AML患儿的OS率的多因素分析

影响因素

肝大

脾大

淋巴结大

WBC>15.6×109/L

HGB>86 g/L

行 HSCT 治疗

B

0.664

0.765

1.026

-0.127

-0.794

-1.815

SE

0.763

0.974

0.686

0.705

0.648

0.661

Z

0.870

0.785

1.497

-0.180

-1.225

-2.745

P

0.385

0.433

0.134

0.857

0.221

0.006

HR(95%CI)

1.94(0.44~8.66)

2.15(0.32~14.5)

2.79(0.73~10.7)

0.88(0.22~3.50)

0.45(0.13~1.61)

0.16(0.04~0.59)

注：［AML］ 急性髓系白血病；［WBC］ 白细胞计数；［HGB］ 血红蛋白；［HSCT］ 造血干细胞移植。所有变量均为二分类变量。
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常见的缺失区域为 q22，其次为 q32，这与既往研

究中发现的两个常见缺失区域 7q11-22 和 7q31-36

相符。基础研究也发现，该缺失区域可能是一个

不稳定区，易于产生断裂，而定位于该区的各种

抑癌基因的缺失可能与 AML 的发病有关［11， 16-20］。

-7/7q- AML 通常对化疗的敏感性相对较低，被

归类为预后不良的类型。在本研究中，伴-7/7q- 

AML 患儿经过诱导化疗后，CR 率仅为 50%，明显

低于本中心既往研究中伴 t （8；21） 染色体阳性的

AML 患儿 （CR 率为 71%）［21］ 以及伴 8 号染色体三

体的 AML 患儿 （CR 率为 63.8%）［22］。此外，研究

还发现伴有-7/7q-的 AML 的患儿长期预后也较差，

总生存期较短［23-24］。Zavras 等［25］ 研究的 5 例伴-7/

7q-AML 儿童中，所有患儿均接受了基于柏林-法

兰克福-慕尼黑的治疗方案，其中，3 例患儿达到

CR，2 例患儿未达 CR。2 年无白血病生存率为

30%，OS 率为 36%。相比之下，本研究中患儿的 3

年 DFS 率和 OS 率均优于该研究，这可能与本中心

积极进行 HSCT 治疗密切相关 （56%）。在 Hasle

等［26］ 的研究中，对于仅存在-7 或 7q-的 AML 患者，

-7 AML 的患者复发率显著高于 7q- AML 的患者，

但 OS 率无显著差异。本研究中，因样本量较少未

能进行更细分组分析，未来可开展更大样本量的

研究，以明确-7 染色体异常与 7q-染色体异常在儿

童 AML 中的影响异同。

针对伴-7/7q-的 AML 患者，HSCT 已成为一种

重要的治疗手段［4］。本研究结果显示，行 HSCT 治

疗是 DFS 率、OS 率的独立影响因素。Hasle 等［26］

研究未达到 CR 的-7/7q-的 AML 患者在接受 HSCT 治

疗后的生存率仅为 31%，提示伴-7/7q-的患者骨髓

移植后长期生存率仍较低。因此，迫切需要研发

针对-7/7q- AML 患者的靶向药物，以期提高其生存

率。Tibes 等［27］研究发现，伴-7 染色体异常的肿瘤

细胞对生长类细胞因子存在明显的依赖性，这种

依赖性可能会增强 5-氮杂胞苷调节的补体依赖的

细 胞 毒 作 用 及 抗 体 依 赖 的 细 胞 毒 作 用 。 此 外 ，

Eldfors 等［9］ 通过对 114 例原发性 AML 样本的体外

药物筛选分析，发现由于-7/7q-导致 7 号染色体长

臂上的 NAMPT 基因表达降低，进而使 AML 细胞对

NAMPT 抑制剂的敏感性增加。如果将 NAMPT 抑制

剂与 BCL2 抑制剂联合使用，能够更有效地杀死-7/

7q- AML 样本中的白血病细胞。这种联合治疗策略

通过同时靶向 NAMPT 和 BCL2 两条途径，实现了

对-7/7q-AML 细胞的高效杀伤，这些发现为-7/7q-

AML 的治疗提供了新方法。

综上所述，在本中心研究中，-7/7q-染色体异

常在儿童 AML 中发生率为 3.7%，易合并额外染色

体异常，诱导化疗后获得 CR 率低，进行 HSCT 治

疗可改善预后、提高生存率。然而，本研究为单

中心回顾性研究，样本量有限，且未进行亚组分

析，这可能对研究结果产生一定影响。此外，本

研究的随访时间跨度较大，同时，靶向药物近几

年才开始应用，使得诱导方案存在一定差异，这

可能会影响诱导方案后缓解率及长期生存情况的

评估。未来的研究应当扩大样本量，进一步验证

本研究结果的可靠性和普适性，为儿童-7/7q- AML

的临床诊断和治疗提供更有力的依据。
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