
　图１　特发性血色病。ａ）ＳＰＩＲＴ２ＷＩ序列显示肝、胰腺实质信号明显降低，脾实质的

Ｔ２ 信号改变不明显；ｂ）使用对比剂之后ＧＲＥＴ１ＷＩ序列信号亦发生改变。

图２　原发性血色病（经组织学证实）患者的 ＭＲＩ，可见心肌的Ｔ２ 信号减低。

图３　肝癌，冠状面 ＨＡＳＴＥＴ２ＷＩ序列示肝脏的局灶性损害（白箭），与周围组织（由

于血色病的影响肝脏实质信号减低）产生鲜明的对比，胰尾部信号减低（黑箭）。

·影像动态·

血色病的影像学表现

ＨｏｒｇｅｒＭ，ＩｏａｎｏｖｉｃｉｕＳ，ＴｚａｒｉｂａｃｈｅｖＮ

　　血色病（ｈｅｍｏｃｈｒｏｍａｔｏｓｉｓ）是一种原发性（遗传

性）的铁存储障碍疾病，临床上需与铁负荷过度所致的

疾病以及含铁血黄素沉着症鉴别。原发性血色病是一

种常染色体隐性遗传疾病，由于先天的代谢缺陷导致

无法控制的胃肠道对铁吸收的增加最终引起各个系统

的损害（图１）。

临床表现和发病机制

特发性血色病的临床表现主要为以下三联征：青

铜色的皮肤色素沉着症、肝硬化和糖尿病。此外，有极

少数患者会发生心功能不全、性功能减退和关节疾病。

最早发现该疾病的存在要追溯到１９世纪。Ｆｉｎｃｈ＆

Ｆｉｎｃｈ１９５５年发现并报道了一系列由于铁在不同的组

织中大量沉着而导致的疾病，铁在这些组织中沉着会

导致细胞坏死，最终引起器官功能的障碍。在肝脏会

引起肝脏的体积增大和肝硬化，胰腺功能的减退会导

致糖尿病，在皮肤上表现为青铜色

的色素沉着症，如果发生在心肌最

终会导致心功能不全。

血色病很少在女性中发病，可

能是由于女性有生理周期性的失

血。

实验室诊断

实验室检查发现血清铁和血

清转铁蛋白饱和度都明显增高。

最终的诊断需要对病变的器官（例

如：肝脏）活检来明确。

肝脏、胰腺、心肌

在血色病的早期阶段铁一般

只在肝脏中沉着。早期确诊血色

病后，定期的放血可提高存活率。

如果诊断不及时，会导致肝硬化和

肝癌的发生概率增加；随着时间的

推移，其它器官也会发生改变，首

先是 胰 腺，然 后 就 是 心 肌。在

Ｔ２ＷＩ和 Ｔ２
 ＷＩ 序 列 中 肝 脏

（图１）和胰腺（图２）的信号都会减弱，脾脏的信号不会

发生改变。当在胰腺发现铁沉着时，肝脏的病变一般

都发展到了不可逆的肝硬化期。在一些恶性的并发症

中（如肝癌），由于铁不沉着于肿瘤组织中，很容易与正

常的组织区别开（图３）。在疾病的晚期，Ｔ２ＷＩ序列可

见心肌和骨髓的信号都会发生明显的改变。

ＣＴ可能只能间接证实血色病，在平扫ＣＴ中，肝

脏呈高密度影，ＣＴ值达到１３０ＨＵ。采用所谓的双能

量ＣＴ（８０～１２０ｋＶ）有可能量化铁沉着灶。

关节

血色病相关性关节病通常见于原发性血色病。通

常是在疾病的晚期出现关节的不适，但有时由于此时

的血清铁还处于正常水平，从而导致了该疾病的诊断

困难。该综合征的症状一般都较轻，很少会有关节疼

痛。据推测，该疾病可能是由于伴随的钙焦磷酸盐关
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图４　晚期血色病相关

性关 节 病。ＭＲＩ示 第

２～４指的掌指关节面有

典型的鸟嘴状骨赘形成

（箭），可见轻度的关节脱

位和关节腔狭窄。

图５　进展性血色病相

关性关节病。ＩＲ序列显

示渗出的关节腔呈高信

号（箭），上下关节面的关

节软骨可见囊性改变。

图 ６　ＳＥ Ｔ１ＷＩ序 列

（３ＴＭＲ）显示非常典型

的足趾关节改变（骨赘、

骨质破坏、软骨囊变）。

图７　冠状面３ＤＤＥＳＳ

序列显示足趾骨的软骨

层（第２趾第１节到第４

趾），可见第４趾有非常

广泛的软骨层，而第３趾

软骨表层破坏严重，关

节间隙变窄（箭）。

图８　Ｔ１ＷＩ脂肪抑制增

强扫描显示第２、３趾骨

关节有强化（箭）。

节病（ｃａｌｃｉｕｍｐｙｒｏｐｈｏｓｐｈａｔａｒｔｈｒｏｐａｔｈｙ，ＣＰＰＤ）引起

的。

通常情况下，血色病相关性关节病一般有４个特

征性的影像学表现：骨质疏松、软骨钙化、关节变形和

伴随的一系列改变。骨质疏松可以单发，也可以弥漫

发生。人们猜想，性腺功能减退或者甲状旁腺功能亢

进及骨软化都是骨质分解的病因。

软骨钙化在２０％～６０％的患者中均可发生，通常

还会导致ＣＰＰＤ。

关节病变一般出现在一些特殊的关节，例如选择

性地发生于掌趾关节或足趾关节，特别好发于中指和

环指。关节腔肿胀，关节面变平，最后指骨发生破坏。

特征性鸟嘴状的骨质改变多出现于受影响的关节

（图４），大的关节软骨很少发生。关节病变一般发展

缓慢，但可累及任何关节。ＭＲＩ上，可以很好地显示

炎症轻重程度、滑膜的肿胀及充血等（图５～８）。

鉴别诊断

该疾病需与ＣＰＰＤ关节病以及 Ｗｉｌｓｏｎ氏病相鉴

别；肝病首先需要与继发性的血色病相鉴别。

讨论

血色病的并发症均可显示，诊断通常并不复杂，两

种检查方法对血色病的诊断有着很大的帮助。常规Ｘ

线检查有助于显示关节病变，ＭＲＩ有助于显示脏器病

变。
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