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基底细胞痣综合征一例

王韶颖，石慧敏
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　图１　颌骨曲面体层片显示两侧下颌骨呈沿牙体长轴的单房型

囊性改变，囊变见切迹（黑箭），病灶内见牙冠及牙根，牙根吸收

（细白箭），两侧上颌骨见囊性改变伴有牙的移位（粗白箭）。

图２　ａ）颌骨ＣＴ冠状面重组显示两侧下颌骨颊舌向轻度膨胀

（长箭），左侧上颌骨囊性病变（短箭）；ｂ）颌骨ＣＴ斜矢状面重

组显示左侧下颌骨的囊性病变以沿下颌骨长轴为主，囊变见切

迹（黑箭），牙根骨质吸收变短（细白箭），左侧上颌骨囊性病变

（粗白箭）。　图３　头颅ＣＴ。ａ）冠状面；ｂ）矢状面，均显示大

脑镰、小脑幕斑片状钙化（黑箭），双侧脑室增宽、圆钝（白箭）。

图４　胸廓ＣＴ三维重组显示左侧第３前肋呈分叉肋（箭）。

　　基底细胞痣综合征又称为 Ｇｏｒｌｉｎ综合征、格果二氏综合

征、基底细胞癌综合征或痣样基底细胞癌综合征。此综合征是

由Ｊａｒｉｓｈ和 Ｗｈｉｔｅ等
［１，２］在１８９４年首次描述，在１９６０年由

Ｇｏｒｌｉｎ和Ｇｏｌｔｚ等
［３］报道了１例病例，其特征为颌骨多发性牙

源性角化囊肿、颈面部多发基底细胞癌、分叉肋等组织和骨骼

的异常。本文通过对１例基底细胞痣综合征的回顾性分析，旨

在提高对其在Ｘ线平片及ＣＴ影像上的认识。

病例资料　患者，男，２３岁。３年前右侧面部出现无痛性

隆起，于外院行切开引流刮爬术，外院病理诊断角化囊肿。近

１年来，患者自觉左侧上颌骨隆起，遂来我院就诊。体检：左侧

上颌骨及双侧下颌骨均有隆起，病变区可扪及乒乓球感；上颌

骨恒牙未完全萌出，左侧上颌牙列有缺失，局部无红、肿、热、

痛，无麻木，无张口受限，咬合尚可；胸部皮肤可见色素斑。

影像学检查显示两侧下颌骨沿牙体长轴的囊性改变，两侧

上颌骨的囊性变，病灶内可见牙根吸收，病灶旁牙的移位

（图１、２）；大脑镰、小脑幕、脉络膜丛钙化及脑积水（图３）；左侧

第３前肋显示分叉肋畸形（图４）。

讨论　基底细胞痣综合征具有家族遗传史，无性别差异，

通过常染色体显性遗传，具有较高的外显率，表现多样，但这些

表现不全都呈现在每一个患者身上［４］。此综合征通常出现在

生命早期，发病年龄多在５～３０岁，主要临床表现为颌骨多发

性牙源性角化囊肿和皮肤的基底细胞痣或癌。

多发性颌骨牙源性角化囊肿来源于牙板及其残余或口腔

上皮基底细胞层的分株，属于颌骨发育性囊肿。角化囊肿可分

为单房和多房型，以单房多见，多房仅占２０％～３０％，多房型

牙源性角化囊肿的囊腔大小差异不明显。囊腔由复层鳞状上

皮包绕。下颌骨的角化囊肿较上颌骨多见，主要位于下颌的第

三磨牙区，病变在下颌骨体部，由前向后伸展至下颌支。病变

位于上颌骨者，尤以第一磨牙多见。病变早期多无临床症状，

发展至一定程度，可见颌骨膨胀。该囊肿易继发感染，有转变

为成釉细胞瘤和发生恶变的可能［５，６］。Ｘ线平片能完整显示囊

肿与牙齿及牙周组织的关系；ＣＴ能清晰显示颌骨牙源性角化

囊肿的范围、生长发展的趋势，发现平片不能显示的小囊肿，牙

移位的情况，囊壁的侵蚀及对邻近软组织的影响。

基底细胞痣综合征的另一重要临床表现是在脸部和躯干

部出现多发基底细胞痣或癌，不同人种由于皮肤黑色素沉着多

寡不同，其皮肤癌的发病率亦不同。有报道称由于黑种人皮肤

色素沉着，其皮肤癌的发病率明显低于其他人种［７］。在我院就

诊的近３０例符合基底细胞痣综合征诊断的患者中，近５０％表

现有基底细胞痣，但未见基底细胞癌。

此综合征可伴有骨骼的异常表现，以分叉肋最为常见。此

外，尚有肋骨发育不全、颈肋、肋骨畸变和肋骨融合；脊柱弯曲、

脊柱融合、椎体及附件的畸形等；可有多指趾以及掌骨、颞骨和

颞顶隆突变短等，这些骨骼的变化通过ＣＴ的三维重组技术可

多方位立体地显示出来。

在颅内，生命早期就可出现大脑镰、小脑幕、硬脑膜和脉络
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膜的钙化。平片对颅内钙化的显示率较低，ＣＴ可以通过多平

面重组显示颅内各部位的各种形态的钙化。神经系统的异常，

包括先天性胼胝体发育不全、脑积水、智力延迟发育、成神经管

细胞瘤和脑膜瘤。眼科的异常，包括眦错位、内斜视、先天性失

明及眶距异常。生殖系统的异常，女性卵巢纤维瘤，男性隐睾

症和性腺发育不全。其它方面的异常，还有淋巴瘤、小肾异常、

心脏纤维瘤，有发生其它多种肿瘤的倾向，如黑色素瘤、神经纤

维瘤、横纹肌肉瘤及平滑肌瘤。

基底细胞痣综合征主要的诊断标准包括多发的基底细胞

痣或癌、颌骨多发性角化囊肿、颅内的异常钙化，且有家族史；

次要诊断标准包括先天性的骨骼异常（肋骨、脊柱）、巨颅、心脏

和卵巢纤维瘤、成神经管细胞瘤和先天性的畸形（肋分叉、腭

裂、多指畸形、眼的畸形）。存在２项主要诊断标准或１项主要

和２项次要诊断标准，对于此综合征具有诊断价值
［８，９］。本文

患者符合３项主要诊断标准（牙源性角化囊肿、颅内异常钙化、

皮肤色素斑沉着）和１项次要诊断标准（先天性的肋分叉畸

形）。

认识此综合征的重要性在于它具有潜在恶性及家族遗传

性，此综合征经常染色体显性遗传，伴有高外显率，这意味着此

症需要遗传咨询。
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中华医学会第十四次全国放射学学术会议征文通知

　　中华医学会定于２００７年１０月１８～２２日在江苏南京召开第十四次全国放射学学术会议，届时将有北美放射学会主

席、欧洲放射学会主席及众多的国际、国内著名专家到会作专题学术报告，并进行多种形式的学术交流。本次会议将授与

国家级继续教育学分。现将征文的有关事项通知如下：

一、征文内容：

１、常规及数字ｘ线成像的临床应用。

２、ＣＴ、ＭＲＩ及其新技术临床应用与基础研究。

３、介入放射诊疗技术应用及研究。

４、ＰＡＣＳ、ＲＩＳ系统的应用经验。

５、影像技术与图像后处理。

６、比较影像学及循证医学影像学。

７、与影像诊断及介入放射相关的护理经验。

二、征文要求：

１、本次会议全部采取网上投稿方式，登陆网址２０２．１０６．７７．２３３／ｒｃ－ｃｓｒ或ｗｗｗ．ｒｃ－ｃｓｒ．ｏｒｇ（从３月１０日开始）。

２、应征论文必须具有科学性、先进性、实用性，重点突出；文字力求准确、精练、通顺，摘要中不要附图表；根据网上投

稿要求，分别按目的、方法、结果、结论四部分填写。

３、截稿时间２００７年６月３０日。

联系电话：０２５－８３６２０６７８　联系人：韩秋娟

（中华医学会放射学分会）
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