
结节性硬化症（tuberous sclerosis complex，TSC）
是一种遗传性神经皮肤综合征，表现为多系统性错

构瘤，可影响任何器官或系统，常累及脑、皮肤、肾

脏、肺、骨骼、肝脏以及心脏等［1-2］。临床表现复杂多

样，典型临床表现为面部皮质腺瘤、癫痫及智力低

下三联征，其中皮肤病变是最早出现的临床特征，

但患者常因癫痫发作而首次就诊［3-6］。有关TSC患

者头颅、肾脏等常见受累器官的影像学表现相关报

道很多，但是多器官受累的报道较少［1-2］，由于 TSC
是一种多系统疾病，因此涉及科室多，在临床诊疗

过程中易被漏诊、误诊。本研究回顾性分析19例经

临床确诊的结节性硬化症多器官受累患者的影像

学特征，希望提高对该病的全面认识及诊断水平。

1 对象和方法

1.1 对象

收集2010年1月—2018年9月在南京医科大学

第一附属医院经临床确诊的 19例结节性硬化症患

者的影像学及临床资料，纳入标准采用2012年更新

的 TSC诊断标准［7］。其中男 8例，女 11例，年龄 4~
54岁，平均年龄24岁，＜18岁有8例，13例有不同形

式的皮肤异常改变［面部血管纤维瘤、皮肤白斑、鲨

鱼皮样斑、指（趾）甲纤维瘤和咖啡牛奶斑等］，10例
有癫痫病史，8例有不同程度的智力低下，其中 5例
患者出现典型的临床三联征。15例行头颅MRI检
查，11例患者行头颅CT检查，12例行腹部CT检查，

9例行胸部CT检查，4例行心脏超声检查。

1.2 方法

MRI采用GE/Siemens MR扫描机，头颅扫描采

用常规的轴位 T1WI、T2WI、Flair、DWI 和矢状位

T1WI，层厚5 mm，层间距5 mm，增强对比剂Gd⁃DT⁃
PA。CT 采用 GE/Siemens DSCT 机，头颅横断面平

扫，层厚5 mm，层间距5 mm。胸部及腹部横断面平

扫，层厚1.5 mm，重建层厚5 mm，层间距1 mm，增强

扫描使用非离子型碘对比剂。

由 2位医师分别对所有图像进行观察分析，记

录病灶的类型、位置、大小、形态、边缘、平扫及强化

特点等。

2 结 果

2.1 中枢神经系统

19例患者中 7例行头颅MRI平扫，8例行头颅
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MRI（平扫+增强），11例行头颅CT检查，所有病例均

有头颅受累。①室管膜下结节（subependymal nod⁃
ule，SEN）：19例均出现室管膜下结节，位于双侧侧

脑室边缘，结节大小不等。MRI大多数结节T1呈等

或稍低信号、T2呈等或稍低信号，Flair呈稍高信号，

增强后 3例可见轻度强化（图 1A、B）。钙化结节CT
上呈结节样高密度灶（图 1C）。②室管膜下巨细胞

星形细胞瘤（subependymal giant cell astrocytoma，
SGCA）：3例有室管膜下巨细胞星形细胞瘤，病灶均

位于孟氏孔附近，MRI呈T1等长、T2混杂稍高信号，

增强后病灶明显不均匀强化，其中 2例伴梗阻性脑

积水（图 2A~C）。③皮层及皮层下结节：11例 CT

图像中均未显示皮层及皮层下结节，但 15例MRI
图像中有 13例有皮层及皮层下结节，MRI表现为

T1等或低信号、T2及 Flair高信号，增强后无强化

（图 3A、B）。另外，本研究3例TSC患者同时出现小

脑结节，呈楔形伴小脑皮质收缩畸形，MRI 上呈

T1WI低、T2WI混杂信号，未见明显强化（图 4）。④
脑白质信号异常：头颅MRI中有12例有放射状白质

带，在T2WI和Flair序列中，表现为从侧脑室周围到

皮层下区域的线状或条带状高信号影（图 3C）；此

外，5例有白质类囊样病变，MRI显示各序列信号均

与脑脊液相似，5例均在位于侧脑室周围的深部白

质内（图2A~C）。

患者，女，17岁，癫痫，智力低下，面部皮质腺瘤，诊断为TSC。A：横断位T1WI显示双侧侧脑室见多发SEN，呈等信号影；B：横断位T2WI呈
等/低信号影；C：头颅CT示双侧侧脑室见多发高密度钙化结节影。

图1 TSC患者SEN的MRI及CT表现

CBA

CBA
患者，女，13岁，癫痫，智力低下，面部皮质腺瘤，诊断为TSC。A：横断位T2WI示右侧孟氏孔区SGCA，病灶呈类圆形，T2呈混杂稍高信号；

B：横断位T1WI呈低信号；C：T1增强扫描可见病灶明显强化，强化欠均匀，同时伴右侧侧脑室梗阻性脑积水。A~C：右侧侧脑室旁深部白质内

见小圆形囊性灶，与脑脊液信号一致（箭头），增强扫描无强化。

图2 TSC患者SGCA和白质类囊样病变的MRI表现

2.2 腹部

19例患者中12例行腹部检查，9例可见双肾多

发血管平滑肌脂肪瘤（angiomyolipoma AML），其中

1例伴有后腹膜AML，影像学表现为双肾或后腹膜

内多发大小不等、形态欠规则的含脂性病灶，CT表

现为低密度，CT值＜-20 HU（图5A、B），增强后可见

不同程度强化；此外，2例可见双肾多发大小不等囊

肿，CT表现为囊性低密度，增强后无强化。3例可见

肝脏多发AML，CT表现为肝内多发边界清楚、类圆

形病灶，信号与脂肪表现相似（图5C）。
2.3 肺部

7 例累及肺，5 例有肺淋巴管平滑肌瘤病
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（lymhangioleiomyomatosis，LAM），表现为双肺多发

大小不等的薄壁囊肿，直径大多数小于1 cm，且两肺

透亮度减低，密度呈网格样增高（图6A）；3例有多灶

性微小结节性肺泡细胞增生症（multifocal micronodu⁃
lar pneumocyte hyperplasia，MMPH），高分辨率CT表

现为两肺多发实性及磨玻璃小结节，以磨玻璃为主，

绝大多数直径小于 5 mm，较大者直径约 12 mm（图

6A、B）。其中1例患者同时出现上述2种表现。

2.4 骨骼

8例累及骨骼，胸部或腹部骨窗CT示肋骨、椎

CBA
患者，女，25岁，癫痫，诊断为TSC。A：横断位T2WI示双侧额顶叶多发皮层及皮层下结节，呈高信号影；B：横断位Flair呈明显高信号，病

灶显示较T2WI更明显；C：横断位Flair示双侧侧脑室旁见多发线状高信号影，从侧脑室向皮层下分布（放射白质带，箭头）。

图3 TSC患者皮层及皮层下结节和放射白质带的MRI表现

CBA
与图2同一患者。A：横断位T2WI示左侧小脑半球结节伴左侧小脑皮质收缩畸形，病灶呈楔形，T2WI呈高低混杂信号；B：横断位T1WI病

灶呈低信号；C：T1增强扫描病灶未见明显强化。

图4 TSC患者小脑结节的MRI表现

CBA
患者，男，45岁，腰痛，面部皮脂腺瘤。A：腹部CT平扫示双肾多发大小不等低密度病灶，病灶形态欠规整；B：增强扫描可见不均匀强化；

C：增强扫描示肝脏右叶类圆形脂肪密度灶。

图5 TSC患者肾脏及肝脏AML的CT表现

A：患者，女，38岁，呼吸不畅，反复自发性气胸。胸部CT显示两

肺多发类圆形薄壁小囊肿，伴散在小结节影（箭头）；B：患者，男，

53岁，咳嗽，CT显示两肺多发磨玻璃小结节影，直径均小于10 mm，

病理证实为MMPH。

图6 TSC患者肺部LAM及MMPH的CT表现

BA

第39卷第4期
2019年4月

沈 慧，潘 婷，张 璇，等. 结节性硬化症多器官受累的影像学表现［J］.
南京医科大学学报（自然科学版），2019，39（04）：605-609 ··607



南 京 医 科 大 学 学 报

第39卷第4期
2019年4月

体及附件或骨盆多发结节样或斑片状骨质硬化影

（图7），未见明显骨囊肿或脊柱侧弯。

3 讨 论

TSC又称为 Bourneville病，是一种遗传性神经

皮肤综合征，人群患病率为1/12 000~1/6 000［8］，1/3病
例具有家族史，2/3病例为散发性［9］。典型症状表现

为：癫痫、智力低下和面部皮脂腺瘤，约40%的患者

出现三联征［10］。与其相关的致病基因为定位于染

色体 9q34 的 TSC1 基因和定位于染色体 16p13 的

TSC2基因［8］。TSC其病理改变主要为多种器官出现

多发性错构瘤性损害，因此其影像学表现复杂多

样，最常累及皮肤和中枢神经系统，其次为肾脏，其

他亦可累及肺、肝脏、心脏、血管和骨骼等系统［1，10］。

3.1 中枢神经系统

TSC颅内表现多种多样，其典型 4种病理表现

为：皮层及皮层下结节、SEN、SGCA和脑白质病变。

皮层及皮层下结节：皮层结节代表大脑皮层发

育异常，病理下显示皮质正常6层结构缺失，并存在

畸形神经元和大胶质细胞［11］。皮层下结节基本都与

皮层结节相关，代表脑白质脱髓鞘或胶质增生［11］。约

90%的TSC患者可见皮层及皮层下结节，研究表明

结节的数目与癫痫，认知障碍和神经行为异常密切

相关［11］。影像上结节以额顶叶为主，MRI显示明显

优于CT，尤其是T2WI和Flair呈明显高信号［1］。增

强扫描后约 10%的皮层及皮层下结节可增强，本

研究 8例头颅MRI增强中，皮层及皮层下结节均未

见强化。3例 TSC患者同时出现小脑结节，小脑结

节通常呈楔形、结节状或叶状扭曲，大多数表现为

小脑皮质收缩畸形，磁共振成像上呈 T1WI 低、

T2WI混杂信号，30%~50%钙化，部分增强扫描可

见强化［4］。

SEN：文献报道超过 90%的TSC患者存在 SEN，

代表错构瘤的生长［6，11］，且90%的SEN在1岁之前发

生钙化［5］。SEN常呈结节样分布于双侧侧脑室壁，

并突向脑室内。头颅平扫CT典型表现为双侧侧脑

室多发大小不等钙化致密结节影。磁共振T1WI 信
号常为等或稍高信号，与低信号的脑脊液形成对

比，呈小丘状或蜡滴状突入脑室内［4-5］，T2WI 常为稍

低或等信号，部分小结节T2WI显示欠清，部分非钙

化室管膜下结节增强扫描可见强化，本研究中 2例
SEN出现强化。

SGCA：现普遍认为SGCA起源于SEN，5%~15%
的SEN可演变成SGCA［5，12］，本研究中3例发生SGCA
（15.7%）。影像上常表现为孟氏孔附近的实性或囊

实性肿块，增强扫描较均匀明显强化，可导致梗阻

性脑积水。与 SEN相比，SGCA体积更大（>1 cm）、

强化更明显，并具有增长趋势［4，9］。

脑白质病变：包括放射状白质带和白质类囊样

病变两种类型［9-10］。放射状白质带代表异位的神经

元和神经胶质从侧脑室到大脑皮层的迁移路径［11］，

本研究中12例患者出现放射状白质带，影像学上常

发生于双侧额叶白质内，磁共振T2WI及Flair呈细线

状或条带状高信号影，T1WI常呈等或稍低信号［6，11］。

白质类囊样病变机制尚未明确，认为可能与脑白质

囊性变或血管周围间隙有关［9］，本研究中5例TSC患

者出现白质类囊样病变，磁共振成像可见白质中与

脑脊液信号相似且边界清晰的病变，直径常小于

1 cm，常位于侧脑室旁［9-10］。

3.2 腹部

TSC 的肾脏表现包括 AML、肾囊肿和肾细胞

癌，其中以AML最常见，80%的 TSC患者存在肾脏

AML［11］，肾脏AML是一种少见的良性肿瘤，由不同

比例的脂肪、异常血管和平滑肌构成。TSC相关

AML通常发生于年轻患者，多为双侧多发，且随着

年龄的增长发病率升高［2］。AML的特征性表现是平

扫CT值<-20 HU［6］，磁共振T1WI和T2WI均呈高信

号，诊断较容易。而部分AML脂肪成分含量少，CT
检查误诊，MRI的脂肪抑制序列可提高诊断率［10］。

肾囊肿常为双侧多发，由于TSC2和多囊肾基因毗邻

位于16号染色体上，所以大约５％的患者可呈多囊

肾样改变。本研究结果中有 12例行腹部CT检查，

11例肾脏受累，9例为双肾多发AML，2例表现为双

肾多发囊肿，基本与文献一致［11］。本研究其他腹部

病变还有肝脏 AML和后腹膜 AML，其中 3例患者

出现肝脏AML，1例患者出现后腹膜AML。因为肝

脏AML和后腹膜AML在组织学上与肾AML相似，所

BA
与图 6B同一患者。A：胸部CT横断位骨窗示右侧肋骨及胸椎

附件多发斑片致密影；B：胸部CT矢状位骨窗示多个椎体及附件斑

片致密影。

图7 TSC患者骨质病变的CT表现
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以影像学表现相似。CT上表现为肝内或后腹膜边

界清楚，圆形或椭圆形脂肪密度灶。

3.3 肺

TSC累及肺部的主要表现包括LAM和MMPH［13］。

LAM以平滑肌细胞弥漫性间质增生和肺实质囊性

变为特征，好发于青年及中年女性，中年后常出现

渐进性呼吸困难，咯血和复发性气胸等症状［3］。本

研究 4例患者出现 LAM，其中 2例患者出现呼吸困

难症状。HRCT特征性表现为两肺弥漫性分布、边

界清楚的薄壁囊肿，囊肿通常为圆形或卵圆形，直

径为2~3 mm，少数可大至25~30 mm［3，14］。MMPH的

特征是Ⅱ型肺泡细胞沿着肺泡间隔结节性增生，发

生率较 LAM低，无明显性别差异，一般无明显症

状。本研究3例患者出现MMPH，HRCT常表现为两

肺弥漫、随机分布的实性结节或磨玻璃结节，大小

0.2~1.0 cm［6］。

3.4 骨骼系统

TSC累及骨骼的报道较少，随着对该病的深入

研究，其骨骼改变越来越受到重视［1］。包括局灶性

骨质硬化、骨质囊样变、骨膜新生骨形成和脊柱侧

弯等［6，11］，上述病变可发生在任何骨，但机制目前尚

不明确。局灶性骨质硬化以肋骨、脊柱及骶髂关节

髂骨面多见，骨囊肿以手足指（趾）骨多见［11］。研究

表明骨质硬化是继中枢神经系统改变、肾脏AML
后，第三常见的影像学表现，胸部CT扫描检出率可

达 88%［15］。TSC患者骨质改变通常无明显症状，一

般不进行治疗或干预。本组有8例患者的胸部或腹

部CT骨窗可见累及肋骨、椎体及其附件和盆骨等多

发骨质硬化性改变，表现为多发结节样及斑片状高密

度影，其中1例头颅CT可见颅骨内板骨质硬化。临

床工作需与其他骨质硬化性疾病相鉴别，如骨斑点

症，大多累及手足及长骨的松质骨，呈对称性分布，较

少累及椎体［16］。Madigan等［17］报道12例TS患者中6
例出现脊柱侧弯，但本研究未见明显脊椎侧弯征象。

综上所述，TSC是一种少见的累及多器官的一

组疾病，具有复杂多样的临床表现及影像学特征。

多系统的影像学检查在TSC的诊断和治疗中发挥着

重要作用，可显著提高TSC的临床疗效。因此，放射

科医生需提高对本病影像学表现的全面了解。
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