
结节性硬化症渊贼怎遭藻则燥怎泽 泽糟造藻则燥泽蚤泽 糟燥皂责造藻曾袁栽杂悦冤
是一种常染色体显性遗传性疾病袁发病率约为 员 辕 员园
万袁患病率约 缘 辕 员园 万袁男女比例约 圆颐员遥 本病常侵犯

多个脏器及组织袁故临床表现复杂多样遥栽杂悦 侵犯肺

部极少见袁 淋巴管平滑肌瘤病渊造赠皂责澡葬灶早蚤燥造藻蚤燥皂赠鄄
燥皂葬贼燥泽蚤泽袁蕴粤酝冤 是 栽杂悦 的主要肺部表现遥 现报告 猿
例以 蕴粤酝 为主要肺部表现的 栽杂悦遥
员 临床资料

病例 员院患者袁女性袁猿苑 岁遥 因野发现右下肺多发

囊肿 圆 年冶于 圆园员员 年 猿 月 圆员 日入院遥 患者 圆 年前

发现左肾占位尧肝脏占位袁在南京医科大学附属杭

州市第一人民医院行左肾切除术袁 术后病理提示嗜

酸细胞腺瘤袁免疫组化院悦运员愿渊垣冤尧灾蚤皂渊原冤尧悦阅员园渊原冤遥
住院期间发现肺部多发囊肿袁未予处理袁随访至今遥
患者一直无明显不适袁晨起时咳少量脓性痰袁偶带

淡血丝袁为进一步诊治而入院遥 查体院体温 猿苑益袁脉
搏 苑圆 次 辕 皂蚤灶袁呼吸 圆园 次 辕 皂蚤灶袁血压 员员愿 辕 愿圆 皂皂匀早
渊员 皂皂匀早越园援员猿猿 噪孕葬冤遥 神清袁口唇无发绀袁浅表淋巴

结未及肿大袁气管居中袁两肺呼吸音粗袁右下肺呼吸

音偏低袁未闻及干湿啰音袁心率 苑圆 次 辕 皂蚤灶袁律齐袁各
瓣膜区未闻及杂音袁腹软无压痛袁双下肢无水肿袁神
经系统查体无特殊遥 辅助检查院血 陨早耘 远源远 噪哉 辕 蕴曰血
沉 圆猿 皂皂 辕 澡遥 胸部 悦栽示右中下肺多发大小不等囊泡

样透亮区袁内未见纹理结构袁边缘光整壁薄致密渊图
员冤遥 圆 年前肾脏占位术后病理提示嗜酸细胞腺瘤渊图
员冤袁免疫组化院悦运员愿渊垣冤尧灾蚤皂渊原冤尧悦阅员园渊原冤遥 综合上诉

病史和临床表现袁 诊断为以 蕴粤酝为主要肺部表现的

栽杂悦袁予以孕激素及对症治疗后出院袁现随访中遥
病例 圆院患者袁女性袁源愿 岁遥 因野右肾切除术后

猿圆 年袁咳嗽半个月袁纳差尧恶心 员 周冶于 圆园园怨 年 员园
月 苑 日入院遥 患者 猿圆 年前 月 超发现右肾占位袁行

右肾切除术并明确诊断为野多发平滑肌瘤冶遥 半个

月前出现咳嗽袁员 周前出现恶心尧纳差袁来院查血

肌酐 愿圆怨 滋皂燥造 辕 蕴袁血钾 缘援怨员 皂皂燥造 辕 蕴袁血红蛋白 远源
早 辕 蕴遥为进一步诊治入院遥既往高血压病史 猿 年遥儿
子为智障遥 查体院体温 猿远援猿益袁脉搏 愿圆 次 辕 皂蚤灶袁呼
吸 圆园 次 辕 皂蚤灶袁血压 员源远 辕 愿缘 皂皂匀早渊员 皂皂匀早越园援员猿猿
噪孕葬冤遥 神清袁慢性病容袁贫血貌袁面部色素沉着袁左
侧胸部色素沉着伴瘤样增生袁两肺呼吸音粗袁未闻

及干湿啰音袁心律齐袁右下肢胫前区见 员园 糟皂 伊 员园
糟皂 大小色素沉着伴瘤样增生袁左足拇趾可见一花

生米大小瘤样增生袁神经系统查体无特殊遥 辅助检

查院血红蛋白 缘圆 早 辕 蕴袁甲状旁腺素 源源猿 灶早 辕 蕴袁血肌

酐 愿园园 滋皂燥造 辕 蕴袁 尿素 猿缘援圆猿 皂皂燥造 辕 蕴袁 尿酸 缘员愿
滋皂燥造 辕 蕴曰阅原二聚体 怨缘园 滋早 辕 蕴曰血气分析提示代谢

性酸中毒遥 头颅 悦栽 示左侧侧脑室前角及两侧侧脑

室体部室管膜下见多发点状钙化灶渊图 圆粤冤遥 胸部

悦栽 示两肺野内多个大小不等类圆形低密度影 渊图
圆月冤遥 肾脏 悦栽 示右肾缺如袁左肾形态明显增大袁密
度混杂袁其内见脂肪密度影袁局部似有钙化影袁病
灶内见多发大小不一囊性密度影渊图 圆悦冤遥 结肠镜

见结肠及直肠黏膜基本光整袁局部充血水肿袁血管

纹理增粗伴扭曲袁见多处黏膜隆起渊图 圆阅冤袁活检

病理结果为 野结肠冶 管状腺瘤伴上皮中度异型增
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生遥肝穿刺病理结果为血管平滑肌脂肪瘤遥该患者

明确诊断为 栽杂悦袁脑尧肾尧肺等多脏器受累袁入院后

予以血液透析等治疗袁 患者最后因多脏器功能衰

竭死亡遥

病例 猿院患者袁女性袁缘源 岁遥 因野反复气胸 圆园
年袁 活动后呼吸困难 员 个月冶 于 圆园园苑 年 员圆 月 圆源
日入院遥 自幼癫痫间病史袁多在劳累后发作袁长期口

服丙戊酸钠尧苯妥英钠等药物遥 猿园 年前因野左肾多

发囊肿冶行左肾切除术袁术后病理提示肾血管平滑

肌脂肪瘤遥 圆园 年间共发作气胸 员园 余次遥 员 个月来

活动后呼吸困难加重遥查体院生命体征平稳遥神清袁
智力可袁 头颅枕部可触及 苑 糟皂 伊 苑 糟皂 伊 远 糟皂 大小

肿物袁质稍硬遥 鼻两侧尧鼻唇沟可见多发粟粒样纤

维瘤袁臀部尧腰部可见类似斑痣遥 齿龈尧手指尧足趾

甲沟可见瘤样软组织增生遥 右侧胸背部叩诊浊音袁
呼吸音偏低袁未及啰音遥右肾肿大袁表面不规则遥辅

助检查院血气分析提示低氧血症遥 头颅 悦栽 示脑室

管膜下多发结节钙化渊图 猿粤冤遥 胸部 悦栽 示两肺弥

漫性薄壁囊性改变袁肺组织受压迫袁右侧胸膜肥厚

渊图 猿月冤遥 肺功能提示阻塞性通气功能障碍和弥散

功能障碍遥 肾脏 悦栽 示右肾体积增大袁形态不规则袁
内见等密度和低密度影袁呈多房分隔分布袁其中夹

杂脂肪密度袁并呈不规则强化渊图 猿悦冤遥 纤维结肠

镜检查见直肠内大量米粒大小的息肉袁 表面光滑

伴充血水肿渊图 猿阅冤袁活检病理示直肠黏膜组织内

间质纤维和平滑肌细胞增生袁并伴泡沫细胞反应遥
患者 栽杂悦 诊断明确袁 给予对症治疗和孕激素治疗

后出院袁现随访中遥

圆 讨 论

员怨怨怨 年 郧燥皂藻扎 定义 栽杂悦 是一种表现为细胞增

殖尧分化尧移行障碍的常染色体显性遗传病袁以多种

器官包括脑尧肾尧皮肤尧心脏尧肺尧视网膜等错构瘤样

损害为特征遥 栽杂悦 典型的临床表现为 灾燥早贼爷泽 三联

征院皮肤皮脂腺腺瘤尧智力障碍及癫痫间发作袁其发病

与性别尧种族尧地域分布无关遥栽杂悦 最常累及大脑袁占
所有患者的 愿园豫耀怨园豫袁 肾脏也是 栽杂悦 易累及的器

官之一袁约占 远员豫袁常表现为肾血管平滑肌脂肪瘤袁
少数为囊肿及腺瘤遥 栽杂悦 侵犯肺部发病率极低袁占

员援园豫耀圆援猿豫袁常表现为 蕴粤酝遥
研究发现 栽杂悦 发病与 栽杂悦员尧栽杂悦圆 基因突变有

关袁栽杂悦员 和 栽杂悦圆 同为肿瘤抑制基因遥 栽杂悦员 基因位

于染色体 怨责猿源袁包含 圆猿 个外显子袁编码 澡葬皂葬则贼蚤灶 蛋

白遥 栽杂悦圆 基因位于染色体 员远责员猿援猿袁包含 源员 个外显

子袁 编码 贼怎遭藻则蚤灶 蛋白遥 两种蛋白均与细胞生长尧移
行尧分化相关遥 栽杂悦员 或 栽杂悦圆 基因突变会使神经胶

质细胞尧间质细胞尧上皮细胞异常增生袁最终导致

栽杂悦 的一系列临床症状咱员暂遥
蕴粤酝 是一种由于平滑肌异常增殖导致的全身

性疾病袁最常累及肺部袁导致肺泡结构破坏和肺实

粤院颅内多发点状钙化灶曰月院两肺野内可见多个大小不等类圆形低密度影曰悦院左肾见多发大小不一囊性密度曰阅院结肠及直肠黏膜见多处隆起遥
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质囊性变袁最常见于育龄期妇女袁临床表现为特发

性 蕴粤酝 或 蕴粤酝 合并 栽杂悦 渊或以 蕴粤酝 为 栽杂悦 肺部

表现冤咱圆暂遥 患者以缓慢进展的呼吸困难为主要症状袁
可伴有干咳尧乳糜胸等袁肺功能改变多为阻塞性通

气功能障碍和弥散功能障碍遥 疾病进展过程中大多

数患者会发生自发性气胸遥 本病平滑肌细胞增生异

常袁主要累及肺部袁肺外组织也会受累袁如肾血管平

滑肌脂肪瘤尧腹膜后肿大的淋巴结等遥 大多数患者

在 员园 年内死亡袁极少数存活超过 员缘 年遥 蕴粤酝 诊断

的金标准是肺组织和受累淋巴组织活检见异常增

生的平滑肌细胞遥 蕴粤酝 最具诊断价值的影像学检查

为高分辨率 悦栽袁典型表现为双肺弥漫性薄壁囊性改

变袁囊腔呈圆形袁直径数毫米至数厘米袁囊壁厚度小

于 圆 皂皂咱猿暂遥
特发性 蕴粤酝患者由于常染色体 员远责 杂合性丢失

使 栽杂悦圆 基因发生体细胞突变袁 提示特发性 蕴粤酝 与

栽杂悦有类似的基因学基础咱源暂遥 特发性 蕴粤酝 与 蕴粤酝 合

并 栽杂悦在临床尧影像学尧组织学尧分子生物学上有相似

的表现袁 所以特发性 蕴粤酝可能是 栽杂悦的一种不典型

表现袁蕴粤酝合并 栽杂悦患者约占 蕴粤酝患者的 员猿援源豫咱缘暂遥
栽杂悦 预后极差袁目前无特效的治疗方法袁临床以

对症支持为主遥 栽杂悦 异常增生的平滑肌细胞上可检

测到雌尧孕激素受体袁提示性激素与 栽杂悦 肺部病变有

关咱远暂遥 目前临床上采用孕激素尧三苯氧胺等药物抗雌

激素治疗袁 对改善病情有一定效果遥 糖皮质激素对

栽杂悦 患者疗效尚不确切遥 近年来研究发现哺乳类雷

帕霉素靶蛋白渊皂栽韵砸冤与细胞异常增殖尧分化有关袁
栽杂悦员 辕 栽杂悦圆 复合体可抑制 皂栽韵砸遥 栽杂悦 患者 栽杂悦员 或

栽杂悦圆 基因发生突变袁 使 栽杂悦员 辕 栽杂悦圆 复合体功能丧

失袁不能有效抑制 皂栽韵砸袁导致细胞异常增生袁故雷帕

霉素可能对该病治疗有效咱苑暂遥内科药物治疗效果较差

时则可考虑卵巢放射治疗或卵巢切除术等袁 但疗效

均不肯定遥 终末期患者可行肺移植治疗袁术后 员尧猿尧缘
年生存率与其他肺部疾病行肺移植者无明显差异遥

目前 栽杂悦 诊断主要根据临床表现袁根据 员怨怨愿 年

修订的诊断标准渊包括 员员 项主要特征及 怨 项次要特

征冤袁符合 圆 条主要特征或 员 条主要特征加上 圆 条次

要特征者即可诊断为 栽杂悦咱愿暂遥本文 猿 例 栽杂悦 患者均符

合上述诊断标准并以 蕴粤酝 为肺部主要表现遥 其中值

得注意的是病例 员 肺部 蕴粤酝 样改变仅限单侧袁较罕

见袁且肾脏病变部位病理为嗜酸细胞腺瘤袁在 栽杂悦 中

发病率极低遥 该患者明确诊断时较另 圆 例患者年轻袁
虽肺尧肝尧肾多处受累袁但无明显脏器功能损害情况袁
早期予以药物干预有助于改善患者预后遥 栽杂悦 常见

皮肤损害袁病例 圆 和病例 猿 均有袁以瘤样增生为主袁
在临床中可协助诊断遥 病例 猿 患者以反复癫痫间发作

及气胸为特点袁 多脏器受累但脏器功能损害程度较

病例 圆 轻袁明确诊断后予以药物治疗袁病情亦得到缓

解遥 病例 圆 患者诊断时已处于疾病晚期袁多脏器受累

且有脏器功能不全表现遥 此时只能予以对症支持治

疗遥 该病预后差袁临床表现复杂多样袁容易误诊尧漏
诊袁值得加深认识及警惕遥 若能及早发现袁早期予以

药物干预袁可延缓疾病进展袁改善患者预后遥
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