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神经纤维瘤病恶变一例
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　图１　神经纤维瘤病恶变。ａ）右侧局部肠道呈漩涡状改变伴肠腔内类圆形团块影，增

强后强化明显且不均匀（箭）；ｂ）左侧髂骨翼见软组织块影伴局部骨质破坏（长箭），双

侧腰大肌及腹壁皮下软组织内见多发卵圆形低密度影，边缘光整（短箭）；ｃ）Ｔ２ＷＩ示

左侧颈后两枚紧邻的团块状等高混杂信号影，边界清晰，部分轻度分叶（箭）。

　　病例资料　患者，男，３７岁，阵发性

腹痛两周余。体检：消瘦，脐下方轻压

痛，皮肤多处浅棕色斑块，直径＞８ｍｍ，

全身多处皮下结节，最大者直径约４ｃｍ。

本次入院查立位腹部平片示多个液气

平；腹部ＣＴ检查：平扫示右侧局部肠道

呈漩涡状改变伴肠腔内类圆形团块影，

增强后强化明显且不均匀（图１ａ）。双

侧腰大肌及腹壁见多发大小不一的卵

圆形低密度影，腰大肌病灶呈串珠样，

边界清晰，增强后未见明显强化。左侧

髂骨翼见软组织块影伴局部骨质破坏，

增强后强化欠均匀（图１ｂ）。

家族史及既往史：生后不久皮肤即出现咖啡色色素沉着

斑，否认阳性家族性遗传病史。１９９３年及２０００年分别行左小

腿及右大腿肿块切除术、Ｃ１７、Ｌ１Ｓ１ 椎管内占位切除术，病理均

示多发性神经纤维瘤；２００５年１０月行颈后肿块（图１ｃ）切除术，

病理示“椎管内外沟通肿瘤”神经纤维瘤病肉瘤变，恶性周围神

经鞘膜瘤。

本次手术发现小肠距回盲瓣３０ｃｍ处一直径５ｃｍ球形实

质性肿块，侵及浆膜层，并套叠入升结肠腔内，近端小肠扩张明

显，升结肠处一直径２ｃｍ球形肿块，腹壁多发结节，最大一枚直

径约６ｃｍ，左髂窝处腹膜后方巨大肿块，直径约８ｃｍ，无法推

动。

病理诊断：“小肠”恶性神经鞘瘤，浸润肠壁全层。“腹壁结

节”为肿瘤组织。“皮下结节”神经纤维瘤。

讨论　神经纤维瘤病（Ｎｅｕｒｏｆｉｂｒｏｍａｔｏｓｉｓ，ＮＦ）又称 Ｖｏｎ

Ｒｅｃｋｌｉｎｇｈａｕｓｅｎ病，是一种常染色体显性遗传病，发病率低，同

时伴发局部恶性神经鞘瘤的则更少。ＮＦ特征为多发性神经纤

维瘤及皮肤色素沉着，并可伴有全身多种畸形或病变，多属良

性，少数恶变。起源于神经上皮组织，分为 ＮＦ１和 ＮＦ２两种

亚型。ＮＦ１占ＮＦ病例的９０％以上，相关基因位于１７号染色

体长臂上，基因突变率约５０％
［１］，其诊断标准为（凡符合两条及

两条以上即可诊断）：①有６处或大于５ｍｍ的皮肤牛奶咖啡

斑；②有一个丛状的神经纤维瘤或两个以上任何类型的神经纤

维瘤；③两个或多个青色的虹膜错构瘤；④腋窝和腹股沟长雀

斑；⑤视神经胶质瘤；⑥Ⅰ级胶质瘤；⑦蝶骨大翼发育不良为特

征性表现。ＮＦ２的诊断标准为（符合两者之一者即可诊断）：①

双侧听神经瘤；②一侧听神经瘤伴以下两种病变：神经纤维瘤、

脑膜瘤、胶质瘤、神经鞘瘤或玻璃体混浊。本例属于 ＮＦ１亚

型。

神经纤维瘤病报道有神经肉瘤的恶变率为３％～１７％
［２］，

而ＮＦ恶变则较多恶变为神经纤维肉瘤、恶性神经鞘瘤，偶尔恶

变为横纹肌肉瘤、血管肉瘤等。ＮＦ一旦恶变，极易复发，平均

生存期仅２年。原有肿块突然增大、破溃、出血及局部疼痛均

提示恶变可能［３］。恶性神经鞘瘤少见，源于神经鞘的雪旺氏细

胞，多为单发，既可原发恶性，亦可由神经纤维瘤恶变而来，本

例即属之，而良性神经鞘瘤本身发生恶变极罕见。
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