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肝豆状核变性的肝影像学表现

刘铁，朱克勤，陈卫飞

【摘要】　目的：探讨肝豆状核变性的肝脏影像特征及早期诊断的可能性。方法：对１７例有临床症状，经眼角膜检查、

血铜检测、ＣＴ表现及进行驱铜治疗后所确诊的肝豆状核变性患者进行回顾性分析。结果：１７例中１５例有结节性肝硬化

表现，１例出现肝脂肪变性伴门脉高压征象；肝内结节呈弥漫分布，稍高或高密度，边界清楚；随病程发展结节逐渐增大，密

度增高，肝脏体积缩小。结论：年青患者尤其是少儿期出现结节性肝硬化或脂肪变性，在排除病毒感染后应考虑本病的可

能，肝影像学表现是早期诊断无神经系统锥体外系症状的肝豆状核变性的重要依据之一。
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　　肝豆状核变性亦称ｗｉｌｓｏｎ病（ＷＤ），是先天性铜

代谢障碍造成体内铜蓄积，引起组织器官铜毒性损害

的常染色体隐性遗传性疾病。患者的预后与治疗相

关，而治疗则取决于及时的诊断。本文就 ＷＤ临床表

现及影像特点，尤其对神经系统症状出现之前的肝脏

影像表现进行分析和探讨，以提高对本病的早期诊断

能力。

材料与方法

搜集１９９０年～２００１年三家医院（湖州中心医院

１４例，双林医院２例，衢州二院１例）有临床症状并经

眼角膜检查、血铜系列检测及影像表现所确诊的肝豆

状核变性病例１７例。其中男７例，女１０例，年龄９～

４２岁，平均１９．３岁。就诊前有肝或神经系统锥体外

系症状的时间为３天～５年不等。１７例中４例有 ＷＤ

家族史，其他１３例的家族成员中未发现有明确 ＷＤ

患者。

临床表现：以肝病为首发症状者１５例，表现为肝

功能异常及出现消化道症状，５例出现腹水。发病年

龄小者肝病表现更为显著。１５例中３例无神经系统

锥体外系症状，１２例间隔１个月～２．５年后出现神经

系统症状。２例发病时表现为神经系统症状，主要为

锥体外系受损的症状：四肢震颤、发音困难、肌张力增

高、吞咽困难、流涎、精神异常、智力下降、学习困难等。

所有１７例眼角膜缘后弹力层均可见ＫＦ环。１４例血

铜蓝蛋白在２．０～３．８ｍｇ／ｄｌ，３例在正常范围。１５例

２４ｈ尿铜在０．４６～２．２９ｍｇ／ｄｌ，１例出现黄疸后２４ｈ

尿铜为３４９ｍｇ／ｄｌ，１例正常。

１７例全部行颅脑 ＣＴ平扫，并有４例行增强扫

描，１２例行颅脑 ＭＲＩ扫描。１７例均行上腹部ＣＴ平

扫及增强扫描，３例行肝 ＭＲＩ扫描。ＣＴ扫描使用西

门子ＳｏｍａｔｏｍＡＲＴ、ＴｏｓｈｉｂａＡｑｕｉｌｉｏｎ１６及Ｈｉｔａｃｈｉ

Ｐｒａｔｉｏｃ机型，颅脑、肝脏均采用１０ｍｍ层厚及间隔扫

描，ＭＲＩ扫描使用 ＧＥＳｉｇｎａＣｏｎｔｏｕ型 ＭＲ机，层厚

及间隔８ｍｍ，Ｔ１ＷＩＴＲ４８０ｍｓ，ＴＥ２２ｍｓ；Ｔ２ＷＩＴＲ

４０００ｍｓ，ＴＥ７８ｍｓ。
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图１　肝内弥漫性结节性肝硬化。ａ）ＣＴ平扫示肝脏表面不完整，肝内可见多发不等的小结节影，胆囊结石，脾脏增大；ｂ）ＣＴ

增强扫描示肝内结节未见明显强化。　图２　ａ）ＣＴ平扫示肝内弥漫性结节性肝硬化；ｂ）１年后ＣＴ平扫复查示肝内结节明

显增大，肝裂增宽。　图３　ａ）ＣＴ平扫示肝脏密度降低，肝内弥漫性细小稍高密度结节影，肝、脾增大；ｂ）１年后ＣＴ平扫复

查示肝脏体积缩小，肝内部分结节增大，密度稍增高，并出现中大量腹水出现。

结　果

１７例中同时有肝、脑异常影像学表现的有１４例，

仅有肝脏异常表现者２例，有脑内异常改变者１例，且

合并有轻度脂肪肝。ＣＴ和 ＭＲＩ均能显示肝脏异常，

其有２例超声未能显示；１５例颅脑有异常改变者，

ＭＲＩ均能清楚显示，有４例ＣＴ未能明确显示病灶。

ＣＴ表现：１５例肝内均出现多发、大小不等、直径

１～２ｃｍ 的稍高密度结节，边界尚清，平扫ＣＴ值为

４９～７１ＨＵ，增强后ＣＴ值为６０～７２ＨＵ，有轻微强

化。结节周围肝组织的强化程度明显高于结节，致增

强后结节的显示率低于平扫（图１、２）。３例１年后ＣＴ

复查示肝内结节明显增大，密度增高（图２、３）。１５例

均有脾脏增大，１０例门静脉主干增粗（＞１．４ｃｍ），５例

出现腹水征象，呈典型的门静脉高压ＣＴ征象。

ＭＲＩ表现：３例 ＭＲＩ肝脏扫描病例与ＣＴ扫描表

现相同，表现为多发大小不等肝内结节，Ｔ１ＷＩ呈稍高

信号，Ｔ２ＷＩ呈稍低信号，与ＣＴ扫描相比，无更多异

常发现。

讨　论

肝豆状核变性系基因缺陷引起铜代谢障碍的常染

色体隐性遗传性疾病，由于铜在体内积聚，引起肝脏、

神经系统、角膜、血液系统和肾脏等机能障碍以及精神

心理障碍，铜代谢异常时铜首先沉积于肝脏，在病变早

期超微结构电镜观察可显示肝细胞内线粒体异常。临

床上可出现肝肿大和黄疸等肝细胞损害症状，易误诊

为肝炎，至晚期肝脏表现为间质纤维化和坏死后肝硬

化。随着铜在肝内饱和和释放，血清游离铜明显增加，

至使铜沉积于脑、角膜等组织器官。在脑内铜对称性

沉积于基底节、丘脑、脑干和齿状核等处的血管周围，

引起局部脑组织水肿，神经细胞变性及脱髓鞘改变，胶

质细胞增生。随着病情进展，神经细胞可以出现坏死

或囊变，呈灶状海绵样空泡变性。当铜沉积于角膜缘

时，临床眼底镜检查时在角膜缘可见一黄棕色Ｋａｙｅｒ

Ｆｌｅｉｓｃｈｅｒ环（ＫＦ环），其为诊断 ＷＤ的主要临床依据

之一［１，２］。

肝豆状核变性大多发病时年龄较轻，初始症状往

往为肝脏受损所致肝脏酶学异常，易被患者及临床所

忽视，本组病例中有５例均诊断为肝炎而反复住院２～

３次，病程１～１．５年，后经ＣＴ扫描发现有结节性肝

硬化，提示此病，后经临床查眼角膜 ＫＦ环及血铜检

测予以确诊。一旦出现神经系统锥体外系症状，及典

型的肝脏和颅脑的影像学异常表现，临床诊断则比较

容易。Ｖａｎ亦认为由于本病的临床表现不典型，临床

医生较少考虑这一少见疾病，而首先提示诊断的可能
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是放射学医师［３］。肝豆状核变性是一种可治疗的遗传

缺陷性疾病，因此，早期诊断使患者能得到及时正确的

驱铜治疗，可使患者获得与正常人接近的生活质量与

寿命。

ＣＴ及 ＭＲＩ能充分地显示本病的肝脏改变，大部

分病例主要表现为结节性肝硬化。本组１７例中１５例

明确显示有坏死后肝硬化表现，即肝内见多发大小不

等的再生结节，１例９岁患儿仅显示肝脂肪变性，但此

时已有脾脏增大、门静脉增宽（１．８ｃｍ）的门脉高压征

象。结合文献与本组材料，笔者认为：年青患者，尤其

是少儿期出现原因不明的肝、脾肿大和其它慢性肝病

表现，各型肝炎病毒抗原、抗体和自身免疫指标检查阴

性，上腹部影像检查发现多发结节性肝硬化或肝脂肪

变性征象时，应考虑本病，提示临床进行相关检查，以

尽早对肝豆状核变性作出明确诊断。

本组病例的上腹部ＣＴ平扫加增强扫描很好地显

示了肝脏损害情况及病程进展。早期肝细胞受损可出

现肝脏的肿胀增大，主要为右肝增大，各肝叶间比例正

常；以后，肝细胞发生脂肪变性，表现为肝脏密度下降；

最后形成肝硬化，表现为肝内多发大小不等、直径１～

３ｃｍ、边界尚清的再生结节，平扫时结节呈稍高密度而

可区分于周围有脂肪变性的肝组织，增强扫描时结节

强化不显著。在本组病例中，１～２年后复查，发现这

些结节可有明显或缓慢增大、肝脏体积逐渐缩小、密度

逐渐增高，说明了肝脏进行性说明受损的过程。本组

１７例均进行腹部超声检查，其中有２例因肝内结节较

小而未发现病灶，诊断的准确率稍低于ＣＴ。但Ｂ超

与ＣＴ均发现１１例患者存在胆囊增大，其中８例胆囊

壁增厚，提示胆囊炎，５例胆囊内多发结石，原因有待

进一步观察、探讨。
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册，１９９７，２４（６）：２０２２０５．

［８］　程敬亮，李树新，任翠萍，等．肝豆状核变性的脑部 ＭＲＩ表现［Ｊ］．

中华放射学杂志，１９９５，２９（８）：５１１５１４．

［９］　马林，高元桂，蔡幼铨，等．肝豆状核变性的脑 ＭＲＩ诊断［Ｊ］．中华

放射学杂志，１９９５，２９（８）：５１５５１８．

［１０］　孙波，戴建平．Ｗｉｌｓｏｎ病脑 ＭＲＩ表现［Ｊ］．中华放射学杂志，
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南京医学会放射专科分会２００４年学术年会召开

　　本报讯：南京医学会放射专科分会２００４年学术年会于２００４年１１月２０日～２１日在常州溧阳召开，来自全市的所有

医学影像科主任、专家、学者共计２７０余人听取了鼓楼医院傅长根教授的《重视和发展循证医学影像》、江苏省人民医院王

德杭教授的《踝关节及其周围结构的断层解剖与 ＭＲＩ的对照研究》、鼓楼医院朱斌教授的《磁共振波谱成像在前列腺癌的

临床应用》、南京第一医院卢铃铨教授的《质子加权预饱和脂肪抑制在骨挫伤中的诊断价值》、南京口腔医院王铁梅教授的

《颌面部外伤螺旋ＣＴ三维重建的临床研究》、中大医院储成风教授的《肺癌与肺结核球的同层动态ＣＴ增强研究》、中大医

院刘万花教授的《全数字化乳腺摄影对致密型乳腺癌的诊断价值》、南京军区南京总医院王骏讲师的《我国医学影像技术

十年概述》、江苏省人民医院施海彬教授的《颅内动脉瘤的介入治疗》的专题报告受到与会者的欢迎。论文汇编了２５９篇

论文，从医学影像的各个方面反映了南京地区医学影像事业的发展现状，这正如南京医学会放射专科分会主任委员陈君

坤教授在开幕词中所说的那样：当今，临床科室没有象今天这样相信医学影像科，也从来没有象今天这样依赖于医学影像

科。

据悉，南京市放射专科分会象这样的年会已连续召开了６年，与会人数一年比一年多、规模一年比一年大、论文的数

质量一年比一年好、反响一年比一年大，并在南京医学会仅有的４次专科分会的评比中荣获３次优秀奖、１次先进奖。不

仅如此，他们还连续１０年在每年的重阳节召开业内的敬老会，并由全市发展到全省，以至于现在已发展到全国的敬老会；

他们连续１２年举行科主任沙龙，相互交流信息，取长补短；每年举行４次正常性学术活动及４次读片会，推动了南京及其

周边地区的学科发展。在谈到明年的打算时，南京医学会放射专科分会主任委员陈君坤教授在闭幕式上宣布：明年将全

市所有参与读片的医学影像集集出版，并在明年上半年组织召开全国头颈部医学影像全国会议。

（王骏）
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