
图１　胸部正位片示双肺透过度减低，双肺

纹理增多增粗，并可见弥漫性网状、粟粒状

阴影，分布大致均匀。
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　　Ｂ型尼曼匹克病 （ＮｉｅｍａｎｎＰｉｃｋｄｉ

ｓｅａｓｅ，ＮＰＤ）是一种罕见的遗传性磷脂代

谢紊乱疾病，表现为反复发热，肝脾肿大

等，易导致临床误诊误治［１７］。本院最近

遇１例，有典型临床和影像表现，现报道

如下。

病例资料　患儿，女，１２岁，骨穿确诊

尼曼匹克氏病１年半。患儿３岁时因发

热、咳嗽，胸片检查发现肺部病变，给予抗

结核治疗；４岁时发现肝脏肿大，予以保肝

治疗；抗结核治疗２年后胸片检查仍有肺

部病变，停用抗结核药，改用中药治疗，数

月后出现全身浮肿，遂停用中药治疗。

１年半前再次因咳嗽、发热就诊，胸片示肺

部仍有粟粒状多发病灶，抗生素治疗效果

不佳，行骨穿检查诊断为尼曼匹克氏病。

查体：患儿发育落后，约８岁儿童外

貌，轻度贫血貌。全身散在浅褐色陈旧性

皮疹，双下肢散在陈旧性瘀斑，未见新鲜

出血点，全身浅表淋巴结未触及肿大。双

肺呼吸音清，未闻及干湿性罗音；心率８９

次／分，律齐，各瓣膜听诊区未闻及病理性

杂音。腹部膨隆，腹软，肝肋下７．５ｃｍ，质

中等；脾达髂窝，过左侧锁骨中线约１ｃｍ，

质硬，无压痛。脊柱及四肢骨骼未见异

常，无活动障碍。腱反射正常，巴氏征、克

氏征等病理征未引出。

血常规：白细胞３．０９×１０９／ｌ，中性粒细

胞０．３４９，红细胞４．２９×１０１２／ｌ，血红蛋白

１０４ｇ／ｌ，血小板１１１Ｇ／ｌ。血生化检查：ＡＬＴ

１１２Ｕ／ｌ，ＡＳＴ１０６Ｕ／ｌ，Ｃｌ１０６．８ｍｍｏｌ／ｌ，Ｍｇ

０．７９ｍｍｏｌ／ｌ，Ｃａ２．０９ｍｍｏｌ／ｌ。

胸片示双肺散在粟粒状和小结节状

阴影，双肺纹理增多，双肺门不大，心影大

小形态基本正常（图１）。经与患儿外院胸

片对比，变化不明显。Ｘ 线诊断：符合

ＮｉｅｍａｎｎＰｉｃｋ病肺部浸润。

讨论　ＮＰＤ是一种较少见的遗传性

神经鞘磷脂沉积症，由尼曼和匹克分别于

１９１４年和１９２２年报道描述，属于先天性

糖脂代谢紊乱性疾病，为常染色体隐性遗

传，１／３有明显的家族史
［１，２，７］。

本病多由于溶酶体神经鞘磷脂水解

酶的先天性缺陷，导致神经鞘磷脂广泛沉

积于肝、脾、骨髓、肺、淋巴结和脑组织等

器官。病理特点是全身单核巨噬细胞系

统和神经系统有大量的泡沫细胞。

根据临床表现可分为５型：①Ａ 型

（急性神经型或婴儿型），综合文献报道约

占所有尼曼匹克病的８５％，本型多在出生

后３～６个月发病，病情发展较迅速，临床

表现为贫血、肝脾肿大、发热和恶液质，可

出现智能运动进行性减退，皮肤常出现细

小黄色瘤状皮疹，半数患儿出现眼底樱桃

红斑点，神经鞘磷脂酶活性低下，可仅为

正常值的５％～１０％，多在３～４岁死亡；

②Ｂ型（慢性非神经型或内脏型），多在婴

幼儿或儿童期起病，病程进展缓慢，多以

慢性反复发热和肝脾肿大为主要表现，无

神经系统症状，智力可正常，神经鞘磷脂

酶活性为正常值的５％～２０％，此型患者

临床表现复杂，可生存至成人，最易被误

诊；③Ｃ型（慢性神经型或幼年型），多见

于儿童，临床表现为肝脾肿大，眼底可见

樱桃红斑点，可伴有神经系统症状；④Ｄ

型（ＮｏＶａＳｃｏｔｉａ型），此型临床经过较幼

年型缓慢，有明显黄疸、肝脾肿大和神经

系统症状；⑤Ｅ型（成人非神经型），此型

多在成人期发病，无神经系统症状，智力

多正常，主要表现为不同程度肝脾肿大。

综合文献报道［１７］，本病以 Ａ型多见，

其它几型均罕见，其主要诊断依据有：①临

床表现多有发热和肝脾肿大；②有或无神

经系统损害或眼底樱桃红斑；③胸片可见

粟粒状或网状浸润病灶，抗生素治疗后复

查多无明显改善；④外周血淋巴细胞和单

核细胞胞浆有空泡，神经鞘磷脂酶活性测

定低下；⑤骨髓穿刺检查可找到泡沫细胞。

综合文献报道，本病约３０％～５０％可

出现肺部浸润性改变，尤以Ｂ型患者出现

肺部Ｘ线表现的概率更多。其典型表现

为双侧肺呈栗粒样斑点状、网状阴影。肺

部表现的病理基础是肺泡壁受充脂性组

织细胞浸润，从而出现肺纹理增多增粗，

并可见弥漫性网状、粟粒状或小结节阴

影。有作者认为，本病肺部Ｘ线表现与肝

脾肿大程度一致。

此外，少部分患儿还可出现骨质疏

松，甚至长骨可出现局灶性破坏区。许有

生等［５］报道由于大量尼曼匹克细胞沉积

在骨髓内，可导致骨小梁吸收，骨皮质变

薄，髓腔扩大，以手部诸骨改变明显。

鉴别诊断：此病逐渐起病，临床症状

复杂多样，常误诊为不明原因贫血、病毒

性肝炎、肺炎、粟粒型肺结核或其它血液

病等。段群英等［７］报道６例患儿均有不

同程度的贫血、腹胀、腹泻及肝脾肿大，曾

在不同医院按贫血、腹泻等治疗。本例患

儿亦曾在不同时期按肺结核和肝脾肿大

等误诊误治，值得临床和影像医生注意。

此外，本病还需与高雪氏病、粘多糖病Ⅰ

型和组织细胞增多症等鉴别。
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图１　平扫肺窗见右下肺静脉扩

张呈瘤样（箭）。　图２　纵隔窗

图像示右下肺静脉扩张（箭）。

图３　增强扫描示右下肺结节状

高密度影呈血管样 明 显 强 化

（箭）。
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　　病例资料　患者，男，２３岁。因反复咯血４年，再

发加重１天来院就诊，患者无发热、咳嗽、咳痰。体温

３７．３℃，全身浅表淋巴结无肿大，心肺肝脾检查无明

显异常。

胸片表现：右下肺动脉增粗，右下肺近心缘旁见

结节状、条状密度增高影，与心影相连，边缘光滑，密

度均匀，透视下Ｖａｌｓａｌｖａ试验该阴影缩小。ＣＴ平扫：

右肺下叶后基底段可见数个圆形、椭圆形结节状高密

度影，与左心房相连，边缘光整清楚（图１、２）；增强扫

描示病灶与左心房强化一致性，并于左心房影相通

（图３）。

ＣＴ诊断：右下肺血管性病变，肺静脉曲张。术中

见右下肺后基底段肺静脉明显增粗，呈瘤样扩张，最

宽处约３ｃｍ。术后病理诊断：右下肺静脉曲张。

讨论　肺静脉曲张是临床少见病变，系肺静脉进

入左心房之前局部扩大扭曲，可为先天性或后天性。

病因尚未明确，多数学者认为因肺静脉壁的先天性发

育异常导致管壁薄弱，可同时伴有心脏、大血管的异常，尤其是

二尖瓣病变造成左心房负荷加重，导致左心房压力升高、内径

扩大，引起肺静脉压力升高继而扩张，从而促使该病的发生和

发展。病灶发生在右肺多于左肺。本病无明显性别差异，多数

患者发病年龄３０～４５岁。大多数患者无症状，在体检或因其

他疾病作胸部Ｘ线检查时发现；少数患者可有咯血；若曲张静

脉内血栓脱落可引起其他血管的栓塞症状。文献报道［１，２］，肺

静脉曲张多伴有二尖瓣病变。在Ｘ线平片上除了二尖瓣病变

引起的心肺形态改变外，在心房缘可见到与心影相连的圆形条

状肿块，其内侧可部分或大部隐于心影内，左侧位则位于心影

后半部、相当于肺静脉进入左心房处。本病具有特征性ＣＴ表

现。ＣＴ平扫可清楚显示肺静脉扩张增粗及与左心房的连通关

系，增强扫描时曲张的肺静脉与左心房呈一致性强化，肺静脉

与左心房的连通关系也显示更清。

本病病灶在Ｘ线平片上以结节状影为主要表现，故需与肺

内结节状病变相鉴别。Ｍｕｌｌｅｒ及 Ｖａｌｓａｌｖａ试验时病灶大小有

改变提示为血管性病变。肺静脉曲张和肺动静脉瘘均为血管

性病变，肺静脉曲张仅与粗大的肺静脉有关系，而肺动静脉瘘

有粗大的肺动脉和肺静脉与之相连［３］，肺部双期增强扫描可加

以鉴别，前者在动脉期显影，后者于静脉期显影，若发现肺内结

节与近端肺静脉相连具有确诊意义。
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