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【摘要】　目的：探讨结节性硬化的临床和 ＭＲＩ诊断价值。方法：回顾分析１１例结节性硬化症病例的临床和 ＭＲＩ影

像资料。结果：病灶表现为脑组织内多发性形态不规则结节，散布于脑皮质、皮质下和脑室室管膜下；结节在Ｔ２ＷＩ像呈

高或低信号，Ｔ１ＷＩ呈等或低信号，增强后结节不强化。结论：结节性硬化的头颅 ＭＲＩ表现具一定特征性，对早期诊断具

有一定价值。
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是一种少见的先天性常染色体显性遗传性疾病。临床

上以面部皮脂腺瘤、癫痫和智力低下为特征，并伴脑组

织结节样硬化［１，２］。本文搜集１１例ＴＳＣ的 ＭＲＩ及临

床资料，分析探讨其临床表现和影像学特征。

材料与方法

回顾性分析本院收治有详细临床资料并经 ＭＲＩ

诊断的ＴＳＣ患者１１例。男４例，女７例，年龄３个

月～１４岁。其中有４例分属于二个家族，７例无家族

发病史。出现癫痫症状至 ＭＲＩ检查时间为１周～３

年。其中４例同时作了ＣＴ检查。

采用日立０．３Ｔ永磁型ＭＲ成像仪。行头部横轴

面、冠状面、矢状面常规ＳＥ序列Ｔ１ＷＩ、Ｔ２ＷＩ、压水序

列扫描，２例行增强扫描，对比剂采用钆喷酸葡胺（康

臣药业），剂量０．２ｍｍｏｌ／ｋｇ。

本组病例均以癫痫发作为首诊症状，５例面部有

皮脂腺瘤，２例面部皮肤有无色素斑，４例有不同程度

智能低下，４例有家族发病史。

癫痫：表现为四肢抽搐、双目上视，均无发热及口

吐白沫。抽搐时间约为１～３ｍｉｎ左右自行缓解。

面部皮脂腺瘤：５例出现面部皮脂腺瘤，表现为鼻

翼旁粒状凸起小丘疹，呈浅红或咖啡色，如针头大小，

部分融合成小片状（图１），压之不褪色。２例父或母面

部有咖啡色小丘疹，但无癫痫发作史。

智力低下：４例均有不同程度智力低下，２例４岁

尚未能独自坐立，不会说话。２例为３岁病儿仅能站

立，不能独立行走，且并语言不流利，很难说５个音以

上语句。全部患者其父母无智力低下表现。

面部皮肤无色素斑：２例面部出现多个无色素沉

着的白色小斑，紫外线灯下观察尤其明显。

４例有家族发病史：２例为姑表姐弟，其中１例有

一姐于２岁时不明原因抽搐持续发作而死亡。２例为

姨表姐妹，１例１４岁女孩于数年前有一５岁弟弟因抽

搐发病死亡。其余为单个发病，各患儿的父母均无癫

痫发作史。

结　果

皮髓质内散发结节病灶：１１例ＭＲＩ均表现为大脑

皮质和皮质下多发性散在分布的圆形或不规则的结节

状病灶，约５～１５ｍｍ。Ｔ２ＷＩ和压水序列上，部分结节

呈边缘不清高信号，部分为低信号，周边无水肿带

（图２ａ、２ｂ）；Ｔ１ＷＩ呈等或低信号（图２ｃ）；增强扫描脑

实质内病灶不强化。１例３个月龄婴儿，其大脑髓鞘

化尚未完成，Ｔ２ＷＩ上结节表现为等信号（图３ａ），
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图１　面部突起红色小丘疹，为皮脂腺瘤。　图２　ａ）Ｔ２ＷＩ示双侧皮髓质内和右侧脑室后角结节状高信号（箭）；ｂ）同层面压

水序列像，结节部分为高信号（箭），部分为低信号（箭）；ｃ）Ｔ１ＷＩ示右侧脑室后角室管膜下结节呈高信号（箭），皮髓质内结节

呈等或低信号（箭）。　图３　ａ）Ｔ２ＷＩ示结节呈等信号；ｂ）Ｔ１ＷＩ示结节呈高信号（箭）；ｃ）正中矢状面示胼胝体较薄。

图４　ＣＴ示结节呈高密度钙化灶（箭），右额叶病灶呈低密度（箭）。

Ｔ１ＷＩ上呈高信号（图３ｂ），此外该患儿的胼胝体较薄

并欠规则，呈胼胝体发育不全表现（图３ｃ）。

脑室室管膜下结节：８例于侧脑室旁室管膜下出

现多个大小不等实质性小结节，约５～８ｍｍ。Ｔ２ＷＩ

结节信号强度低于脑脊液，与脑白质信号强度相近

（图２ａ），Ｔ１ＷＩ呈稍高信号（图２ｂ）。增强扫描结节不

强化。

４例行ＣＴ检查，表现为脑皮质、皮质下及室管膜

下结节状病灶，脑实质部分呈高低不等密度结节状病

灶，位于室管膜下病灶密度较高（图４）。ＭＲＩ能显示

ＣＴ表现为等密度的结节，同层面病灶显示多于ＣＴ。

讨　论

ＴＳＣ为一种显性遗传性疾病，属源于外胚层组织

和器官发育异常的神经皮肤综合征中的病种。本病可

累及中枢神经系统、皮肤、视网膜、肾脏和心脏等多个

器官。神经系统受累常呈进行性加重，是导致死亡的

主要原因，少有活至成年者，预后大多不良［２８］。

皮脂腺瘤、癫痫发作和智力减退是本病三大特征

性临床表现［４，７］。本文１１例均以癫痫为首发症状就

诊，４例有不同程度的智力低下，４例面部出现皮脂腺

瘤。Ｓｏｇｕｔ等统计临床上有皮肤表现的占９４．３％。家

族性发病是本组病例的又一特征，有二对病例出现于

母系或父系表亲，其父母可有或无面部皮脂腺瘤，但无

癫痫和脑内病变及神经症状出现。遗传学分析认为主

要与ＴＳＣ１和ＴＳＣ２基因连锁有关，第１６、１１、１２和１４

对染色体是一个致病的基因点。而ＴＳＣ基因有很高

的自发突变频率，因此 ＴＳＣ既具家族性又可为散发

性［９］。

本病 ＭＲＩ表现颇具特征性：不规则的脑内结节性

病灶同时分布于多个脑叶的皮、髓质和室管膜下，呈多

部位发病。结节信号强度具多样化，发生在皮髓质的

病灶在Ｔ１ＷＩ上呈等或低信号，Ｔ２ＷＩ呈高信号，部分

钙化病灶在Ｔ１ＷＩ、Ｔ２ＷＩ均为低信号。脑白质髓鞘化

未完成者，在 Ｔ２ＷＩ和压水序列结节呈等信号，而在

Ｔ１ＷＩ上则清楚显示为高信号结节。位于室管膜下病

灶其信号强度与脑白质相近，在高信号的脑脊液衬托

下能较清楚分辨。增强扫描结节灶不强化是本病特

点［４，８］。

ＣＴ对本病的诊断也有一定特征性，表现为脑内

多部位多发性小结节，皮质内结节可为等或低密度，少

有钙化；室管膜下结节多为高密度或钙化。增强扫描

皮质内结节可强化。位于导水管或室间孔的结节可发

生堵塞，而出现脑室增宽、积水。钙化结节在平片上也
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可发现，表现为颅内砂粒样钙化影［２，５，８］。ＣＴ对钙化

病灶显示ＣＴ优于 ＭＲＩ，而对皮质内等密度病灶的显

示，ＭＲＩ则明显优于ＣＴ。

由于ＴＳＣ病灶呈多部位分布和散发性，在影像学

上需与脑结核、寄生虫脑病、甲状旁腺功能减退的室管

膜下钙化以及皮质异位症等病鉴别［５］。①脑结核病灶

多呈斑片状，病灶较ＴＳＣ大，边缘不清，周边常有水肿

带，少有室管膜下结节发生；增强扫描多有灶周絮状强

化和相邻脑回软脑膜强化。②脑囊虫病少儿罕见，表

现为脑内圆形囊性病变，Ｔ２ＷＩ高信号的病灶内有偏

心性低信号头节，囊虫存活期周围水肿较轻，囊虫退变

死亡时，头节显示不清，周围水肿带较大；Ｔ１ＷＩ上囊

灶呈低信号，头节呈等信号；增强扫描可有多种表现，

囊壁或囊内小点状强化，在脑以外其它软组织亦有囊

虫病灶出现。③甲状旁腺功能低下主要表现为室管膜

下斑状钙化，脑内钙化少见，并有甲状旁腺状功能低下

其它临床表现。脑皮质异位症及皮质发育异常同正常

皮质信号强度相近，在Ｔ２ＷＩ上与结节硬化症的高信

号有明显区别，在Ｔ１ＷＩ上异位皮质无低信号表现。

ＴＳＣ以癫痫、智力低下、面部皮脂腺瘤及脑内多

发性结节为四大特征。由于本病在头部 ＭＲＩ变化具

一定特征性，当患者发现脑内特征表现，即使临床表现

不典型，亦能作出明确诊断。
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暨第六届全国放射学术会议通知（首轮）

《放射学实践》杂志与昆明医学会放射学分会共同举办的创刊２０周年纪念大会暨第六届全国放射学术会议拟定于

２００６年８月在昆明召开。届时将邀请国内知名医学影像学专家进行专题讲座。具体时间、地点见第二轮通知。

特将有关具体事项通知如下：

１．征文内容

各系统医学影像学新进展；医学影像学新技术及临床应用；影像科室的现代化管理、质量控制与数字化建设；国内外

影像学术和科研动态；创刊２０周年《放射学实践》杂志今后的发展方向。
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武汉市解放大道１０９５号 同济医院《放射学实践》编辑部；⑤征文截稿日期：２００６年６月３０日。

３．会议形式：专家讲座、论文交流、学术讨论等。

４．会务费：８００元（含资料），食宿费用自理。

征文经专家评审后将编入《论文汇编》，优秀论文全文发表于《放射学实践》正刊或增刊，论文发表另行收取版面费。

征文作者将被邀请作为正式代表参加学术会议。出席会议者可获得国家级继续教育Ⅰ类学分８分。

凡参加研讨班的同志，请认真填写报名回执（详告工作单位、地址、电话／传真、电子邮箱等），务必于２００６年７月２０日

前将回执寄至本刊编辑部。

收到回执后编辑部发正式会议通知，详告具体事宜。

电话：０２７８３６６２８７５　传真：０２７８３６６２８８７　Ｅｍａｉｌ：ｒａｄｉｏ＠ｔｊｈ．ｔｊｍｕ．ｅｄｕ．ｃｎ

《放射学实践》编辑部　昆明医学会放射学分会
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