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遗传性出血性毛细血管扩张症二例
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　ＤＳＡ示颌内动脉分支紊乱，亦可见畸形血管团（箭）。　图２　ａ）肺动脉ＤＳＡ示右肺

中野一畸形血管团（箭）；ｂ）肝动脉ＤＳＡ示肝动脉增粗，走形纡曲，肝实质内可见多发

大小不等畸形血管团（箭）。

图１　ａ）胸部 ＣＴ增强扫

描冠状面重组，示左肺下叶

一团块状强化病灶（箭），左

肺动脉及静脉延伸至其内；

ｂ）肺动脉 ＤＳＡ，示左肺下

野（长箭）及右肺上野（短

箭）分别可见一畸形血管

团，边界清晰；ｃ）颈外动脉

　　遗传性出血性毛细血管扩张症（ｈｅ

ｒｅｄｉｔａｒｙ ｈｅｍｏｒｒｈａｇｉｃ ｔｅｌａｎｇｉｅｃｔａｓｉａ，

ＨＨＴ），又名 ＯｓｌｅｒＲｅｎｄｕＷｅｂｅｒ综合

征，是一种常染色体显性遗传病，以皮

肤黏膜毛细血管和微静脉扩张伴出血

为特点，常伴有血管畸形，其发病率约

１２．５／１０００００～２０／１０００００
［１］。临床上

罕见，近年来我们遇到２例，现报道如

下。

病例资料　病例１：男，２６岁。反复

出现鼻腔黏膜出血７年余，近２个月来

手指及口唇发绀，发现红细胞增多半月

余入院。查体发现，嘴唇、脸、结膜、耳

和手指等部位可见成簇的鲜红色和紫

红色斑点，压之不完全褪色。影像学表

现：胸部多层螺旋ＣＴ平扫示左下肺门

及右肺上叶分别可见一类圆形软组织

影，其中左下肺门病变大小约６．１ｃｍ×

５．７ｃｍ，边缘可见分叶征象；ＣＴ增强扫

描示病灶明显强化，左肺动脉及静脉伸

入病变内部，左肺静脉明显增粗（图

１ａ）。肺动脉ＤＳＡ示左下肺动脉增粗，直径约２０ｍｍ，动脉早期

左下肺动脉远端可见一较大畸形血管团，位于左肺下野中带，

并可见肺静脉提前引流入左心房（图１ｂ）；右肺上野亦可见一结

节状异常染色，并见一肺静脉分支早显进入左心房。肝动脉

ＤＳＡ示肝动脉增粗、走行纡曲，肝实质内可见大小不等的畸形

血管团，以肝右叶明显，实质期可见弥漫性分布小结节状染色，

肝脏部分静脉早现。颈动脉ＤＳＡ示左侧颈外动脉之颌内动脉

分支血管增粗紊乱，亦可见一畸形血管团（图１ｃ）。

病例２：女，４４岁，上腹部不适１个月，乏力心悸入院。既往

脑脓肿病史，易患感冒，偶有下肢浮肿。查体：贫血貌，无明显

青紫，颜面部可见多发血管痣，杵状指，上腹部局限性搏动，可

扪及震颤、闻及杂音。其母亲、兄妹、儿子均有不同程度的鼻出

血史，在嘴唇、眼睑及手指等部位可见有不同数量扩张的毛细

血管。影像学表现：腹部超声见肝肋下不大，肝内胆管回声显

示不清，胆总管回声显示不清，肝静脉扩张，右肝静脉直径

１．９ｃｍ，门静脉直径约１．１ｃｍ。肺动脉ＤＳＡ可见右肺中野一

畸形血管团，肺静脉增粗，提前引流入左心房（图２ａ）。肝动脉

ＤＳＡ示肝动脉增粗走形纡曲，肝实质内可见大小不等的畸形血

管团，部分肝静脉提前引流入下腔静脉（图２ｂ）。

讨论　ＨＨＴ是一种常染色体显性遗传疾病，其发病的分

子基础与主要与ｅｎｄｏｇｌｉｎ（ＥＮＧ）基因和活化受体激酶（ａｃｔｉｖｉｎ

ｒｅｃｅｐｔｏｒｌｉｋｅｋｉｎａｓｅ１，ＡＬＫ１）基因有关，这两种基因由血管内

皮细胞表达。ＨＨＴ目前主要分为 ＨＨＴ１和 ＨＨＴ２两种类

型，分别由９号染色体上ＥＮＧ基因及１２号染色体上ＡＬＫ１基

因突变有关［２］。本病病变部位在血管壁，表现为毛细血管扩

张、肝动静脉畸形（ａｒｔｅｒｉｏｖｅｎｏｕｓｍａｌｆｏｒｍａｔｉｏｎｓ，ＡＶＭ）和动脉

瘤。血管壁变薄、平滑肌缺乏、弹力纤维缺乏、毛细血管壁和小

动脉壁仅由一层内皮细胞组成，不能收缩，血管纡曲或扩张形

成不同的形态，有时仅有的内皮细胞发生退行性变，内皮细胞

连接缺损，病变血管可因轻微的外力，或血管内血流压力作用

即可发生破裂而出血。

目前ＨＨＴ的诊断主要采用Ｓｈｏｖｌｉｎ标准：①自发的或反复

发作的鼻出血（夜间鼻出血更要高度考虑 ＨＨＴ）；②多发性皮

肤或黏膜的毛细血管扩张，如嘴唇、口腔、指甲、鼻子；③内脏动

静脉畸形，伴有或不伴有胃肠道出血的胃肠道毛细血管扩张、

肺动静脉瘘、肝ＡＶＭ、脑ＡＶＭ、脊髓ＡＶＭ；④家族史
［３］。具备

上述４项中的３项者可确诊；具备其中２项者为疑诊；如果少于

２项，则 ＨＨＴ可能性不大
［４］。
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影像学检查：传统的检查方法包括超声和 ＤＳＡ。腹部Ｂ

型超声常发现肝脏内异常，表现为肝内多发异常扩张血管结

构，可扪及血管的明显搏动；血管造影是 ＨＴＴ诊断的金标准，

常见多部位受累血管的扩张、扭曲，静脉相有小结节状对比剂

存留，另有早期的静脉充盈，提示有动静脉分流。本组２例患

者均行ＤＳＡ检查，肝内及肺内均可见到畸形的血管团，并且可

见早期的静脉充盈。近年来，多层螺旋ＣＴ血管成像（ｍｕｌｔｉｓｌｉｃｅ

ｓｐｉｒａｌｃｏｍｐｕｔｅｄｔｏｍｏｇｒａｐｈｉｃａｎｇｉｏｇｒａｐｈｙ，ＭＳＣＴＡ）广泛应用于

临床，ＭＳＣＴＡ创伤小，经济，检查时间短，ＣＴ横断面的薄层重

建结合三维重组：ＭＩＰ、ＶＲ在直观显示肺内及肝脏血管的扭

曲、扩张及畸形血管团同时，多期扫描可以显示引流的静脉异

常；本文病例１采用多层螺旋ＣＴ显示胸部多发畸形血管团，并

与ＤＳＡ对照，显示很好一致性。因此，对于不能耐受 ＤＳＡ患

者，ＭＳＣＴＡ可以做为替代检查方法。

本病具有较典型的临床及影像学表现。病例１表现反复

鼻出血，嘴唇、脸、结膜、耳和手指可见呈簇状分布的斑点，同时

伴肝脏、肺脏动静脉畸形；病例２颜面部多发血管痣、内脏多发

血管畸形，贫血及家族史，均支持 ＨＴＴ诊断。

ＨＨＴ主要应与以下疾病相鉴别：①红痣，仅见于皮肤，多

发生在年长者，高出皮肤，鲜红色，边缘清楚，指压不褪色；②蜘

蛛痣，见于肝病及妊娠期妇女，用指尖或火柴头压迫蜘蛛痣的

中心，辐射状的小血管网即褪色，很少出血；③小静脉扩张，常

见于面部和大腿，多呈条状分布；④其他，消化道病变出血应注

意与溃疡病、食管静脉曲张、消化道恶性肿瘤相鉴别，可通过病

史、内窥镜检查观察粘膜毛细血管有无典型扩张等协助鉴别诊

断。

ＨＨＴ的治疗：本病目前尚无特殊治疗方法，主要为对症治

疗。鼻出血可用鼻腔填塞物或加压止血。严重反复的鼻出血

或皮肤出血可采用激光凝固、冷冻、动脉栓塞或手术缝合等措

施。胃肠道出血可用内镜下双频电切或激光技术处理［５］。对

反复出血且出血量较大的局部病变，特别是造成大量反复呕

血、黑粪及咯血、血尿的患者，可考虑用手术或激光等切除局部

病灶，但应慎重作好术前准备。
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第九届全国儿科放射学术大会

　　 中华医学会放射学分会儿科放射学组第９届全国年会（ＣＳＰＲ２０１０）于２０１０年４月２日～５日在

中国南京举办。

本次全国年会的宗旨是“老朋友，新技术”。近年来，放射学的发展是科学技术发展的亮点，在本次

全国年会上，国内外的众多专家将介绍影像技术的最新进展，本次会议将提供一个探讨影像学新技术的

极好的平台。有助于与会者更新知识，分享临床和基础研究的经验。今年是中华医学会放射学分会儿

科放射学组成立２０周年，儿科学组是我国儿科放射工作者的第一个专业学术团体，２０年来，老一代儿

科放射工作者为我国儿科放射事业努力奉献，做出了杰出的贡献。届时一些老一代儿科放射学专家也

将来到南京参会介绍他们的经验，这也将是年轻的儿科放射工作者向老专家学习的良机。

我们将尽力为与会者提供方便，并尽量科学地安排会议日程，课程将广泛覆盖儿科放射学的各个方

面。

组委会衷心期待您参与ＣＳＰＲ２０１０，诚挚欢迎您莅临南京。

（中华医学会放射学分会）
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