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图１　病例１。ａ）ＭＲＩＴ１ＷＩ增强示右侧小脑半球近中线区２．２ｃｍ×１．６ｃｍ的囊性占位，囊壁内明显强化壁结节（箭）；ｂ）腹

部增强ＣＴ示胰腺组织内多发斑点样低密度影且未强化（箭）；ｃ）病理示小脑血管母细胞瘤（ＨＥ，×１００）。

图２　病例２。ａ）ＭＲＩＴ１ＷＩ增强示左侧小脑半球２．４ｃｍ×２．０ｃｍ大小占位，强化明显，其内夹杂流空血管影（箭）；ｂ）腹部

ＣＴ平扫示胰腺体积饱满，胰腺体尾部数个类圆形低密度影，边界清晰，密度均匀，最大者大小２．３ｃｍ×２．４ｃｍ（箭）；ｃ）病理示

血管母细胞瘤（ＨＥ，×１００）。

　　ＶｏｎＨｉｐｐｅｌＬｉｎｄａｕ（ＶＨＬ）综合征是一类罕见的家族性常

染色体显性遗传性肿瘤综合征，家族性血管母细胞瘤是 ＶＨＬ

综合征的标志。１９０４年德国眼科医生ＶｏｎＨｉｐｐｅｌ报道某些视

网膜血管瘤的发病具有家族遗传性。１９２７年瑞士病理学家

Ｌｉｎｄａｕ报道视网膜血管瘤与小脑血管瘤两者间具有相关性。

以后陆续有文章报道了许多其他内脏疾病如肾癌、肾囊肿、胰

腺肿瘤、囊肿、肾上腺嗜铬细胞瘤等与家族性视网膜血管瘤有

关。１９６４年 Ｍｅｌｍｏｎ等
［１］第一次用ＶｏｎＨｉｐｐｅｌ和Ｌｉｎｄａｕ两位

医学专家名字命名此类家族遗传性肿瘤综合征，并得到公认。

本文报告２例。

病例资料　病例１，男，５１岁，头晕１个月伴恶心呕吐。头

颅ＣＴ示右侧小脑半球近中线区囊性占位。ＭＲＩ示双侧小脑

半球均可见囊性占位，边界较清晰；增强检查可见病灶明显强

化（图１ａ）。ＣＴ、ＭＲＩ诊断：小脑多发占位，考虑血管母细胞瘤。

腹部ＣＴ示胰腺及两侧肾脏皮质内多发囊肿（图１ｂ）。入院后

行小脑肿瘤切除术。病理诊断：血管母细胞瘤（图１ｃ）。综合腹

部影像表现、病理结果，最终诊断ＶＨＬ综合征。

病例２，男，２１岁，后枕部疼痛伴恶心６个月，以神经性头痛

治疗，疗效欠佳。ＭＲＩ检查示左侧小脑半球近中线区占位性病

变，Ｔ１ＷＩ呈等低信号，Ｔ２ＷＩ呈高信号；增强检查可见病灶明显

强化（图２ａ）。ＭＲＩ诊断：小脑占位，考虑血管母细胞瘤。入院

后行小脑肿瘤切除术，腹部ＣＴ示胰腺体尾部多发类圆形囊性

病变（图２ｂ），诊断胰腺多发囊肿。病理诊断：血管母细胞瘤

（图２ｃ）。综合病理结果、影像表现，诊断ＶＨＬ综合征。

讨论　ＶＨＬ综合征特征为伴有多种良、恶性肿瘤的全身

多系统障碍。遗传学特征为具有较高外显率及多种表达式的

常染色体显性遗传。本病发生条件与位于染色体３Ｐ２５．５位置

上的抑癌基因失活相关［２４］。流行病学估计本病发生率为

１／５３０００～１／３１０００
［４］。

ＶＨＬ综合征的中枢神经系统血管母细胞瘤主要好发于小

脑（３６％～６０％）、脑干（５％）和脊髓（１３％～５９％），常表现为囊

性但有一实质性壁结节。增强ＣＴ或 ＭＲＩ扫描壁结节有显著

强化。由于囊液成分多变，ＭＲＩ信号也呈多样化。由于５％～

３８％的中枢神经系统血管母细胞瘤伴有 ＶＨＬ 综合征，而
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４８％～７２％的 ＶＨＬ综合征伴有中枢神经系统血管母细胞瘤，

因此当发现血管母细胞瘤时应注意对其他器官进行检查，以排

除ＶＨＬ综合征。

影像学检查对于 ＶＨＬ综合征的诊断具有重要价值
［５］，其

影像学诊断标准包括（以下３条中的任意１条即可成立）：①中

枢神经系统多发血管母细胞瘤；②中枢神经系统单发血管母细

胞瘤伴单发或多发内脏病变，如胰腺、肾脏、肾上腺病变；③中

枢神经系统单发血管母细胞瘤或胰腺、肾脏、肾上腺病变，加上

明确的家族史［６］。ＶＨＬ基因分析被认为是诊断 ＶＨＬ综合征

的金标准。对于ＶＨＬ综合征患者，临床上应进行仔细的家系

调查、ＶＨＬ基因突变检测以及可能的ＶＨＬ相关肿瘤的临床检

查［７］。

本文中两例患者为父子关系，父亲（例１）ＣＴ、ＭＲＩ显示小

脑多发囊实性占位，手术病理证实多发血管母细胞瘤。再结合

术前腹部ＣＴ胰腺及肾脏多发囊肿，最终诊断 ＶＨＬ综合征。

经询问家族史得知，其子（例２）于３年前在我院行小脑肿瘤切

除术，病理诊断为“小脑血管母细胞瘤”，遂对其行腹部ＣＴ检

查，发现胰腺体尾部多发囊肿，最终诊断为ＶＨＬ综合征。

参考文献：

［１］　ＣｈａｕｖｅａｕＤ，ＤｕｖｉｃＣ，ＣｈｒｅｔｉｅｎＹ，ｅｔａｌ．Ｒｅｎａｌｉｎｖｏｌｖｅｍｅｎｔｉｎｖｏｎ

Ｈｉｐｐｅｌｌｉｎｄａｕｄｉｓｅａｓｅ［Ｊ］．ＫｉｄｎｅｙＩｎｔ，１９９６，５０（３）：９４４．

［２］　ＳｅｉｚｉｎｇｅｒＢＲ，ＲｏｕｌｅａｕＧＡ，ＯｚｅｌｉｕｓＬＪ，ｅｔａｌ．ＶｏｎＨｉｐｐｅｌｌｉｎｄａｕ

ｄｉｓｅａｓｅｍａｐｓｔｏｔｈｅｒｅｇｉｏｎｏｆｃｈｒｏｍｏｓｏｍｅ３ａｓｓｏｃｉａｔｅｄｗｉｔｈｒｅｎａｌ

ｃｅｌｌｃａｒｃｉｎｏｍａ［Ｊ］．Ｎａｔｕｒｅ，１９８８，３３２（６１６１）：２６８２６９．

［３］　ＬａｔｉｆＦ，ＴｏｒｙＫ，ＧｎａｒｒａＪ，ｅｔａｌ．ＩｄｅｎｔｉｆｉｃａｔｉｏｎｏｆｔｈｅｖｏｎＨｉｐｐｅｌ

Ｌｉｎｄａｕｄｉｓｅａｓｅｔｕｍｏｒｓｕｐｐｒｅｓｓｏｒｇｅｎｅ［Ｊ］．Ｓｃｉｅｎｃｅ，１９９３，２６０

（５１１２）：１３１７１３２０．

［４］　ＴａｏｕｌｉＢ，ＧｈｏｕａｄｎｉＭ，ＣｏｒｒｅａｓＪＭ，ｅｔａｌ．Ｓｐｅｃｔｒｕｍｏｆａｂｄｏｍｉｎａｌ

ｉｍａｇｉｎｇｆｉｎｄｉｎｇｓｉｎｖｏｎＨｉｐｐｅｌＬｉｎｄａｕｄｉｓｅａｓｅ［Ｊ］．ＡｍＪＲｏｅｎｔｇｅｎ

ｏｌ，２００３，１８１（４）：１０４９１０５４．

［５］　何雁，戴建平，高培毅，等．ｖｏｎＨｉｐｐｅｌＬｉｎｄａｕ病的神经影像学罕

见表现及鉴别诊断［Ｊ］．中国医学影像技术，２０００，１６（１０）：８３６

８３８．

［６］　ＨｅｓＦＪ，ＦｅｌｄｂｅｒｇＭＡ．ＶｏｎＨｉｐｐｅｌＬｉｎｄａｕｄｉｓｅａｓｅ：ｓｔｒａｔｅｇｉｅｓｉｎ

ｅａｒｌｙｄｅｔｅｃｔｉｏｎ（ｒｅｎａｌ，ａｄｒｅｎａｌ，ｐａｎｃｒｅａｔｉｃｍａｓｓｅｓ）［Ｊ］．ＥｕｒＲａｄｉ

ｏｌ，１９９９，９（４）：５９８６１０．

［７］　ＭａｈｅｒＥＲ，ＹａｔｅｓＪＲ，ＨａｒｒｉｅｓＲ，ｅｔａｌ．Ｃｌｉｎｉｃａｌｆｅａｔｕｒｅａｎｄｎａｔｕｒａｌ

ｈｉｓｔｏｒｙｏｆｖｏｎＨｉｐｐｅｌＬｉｎｄａｕｄｉｓｅａｓｅ［Ｊ］．ＱｕａｒｔｅｒｌｙＪＭｅｄ，１９９０，

７７（１）：１１５１１１６３．

（收稿日期：２００９０７２７　修回日期：２００９０８３１）

《骨科》杂志稿约

　　《骨科》杂志为专业性医学学术期刊，属于全国正式期刊，由华中科技大学同济医学院附属同济医院

主办，华中科技大学同济医学院附属同济医院骨科陈安民教授担任主编，编委会由全国著名骨科专家组

成（编委原则上要求学术地位是博士生导师）。国内外公开发行，ＣＮ４２－１７９９／Ｒ。本刊现为《中国学

术期刊综合评价数据库》统计源刊，并被《中国生物医学期刊引文数据库－ＣＭＣＩ》、《中文科技期刊数据

库》、中国生物学文献数据库、《中国核心期刊（遴选）数据库》、《中国生物学文摘》、《中国学术期刊（光盘

版）》、“中文生物医学期刊文献数据库－ＣＭＣＣ”、“中国期刊网”、《万方数据数字化期刊群》等收录。在

北美（哈佛大学，耶鲁大学）、西欧（德国，法国），东南亚（日本，新加坡，台湾）等地区有广泛影响。在各位

领导和国内外众多专家、同道的支持下，我们将致力于将它打造成国内一流的骨科专业学术期刊。

本刊由原《华中医学杂志》改名而成，《华中医学杂志》历史悠久，由原医学泰斗裘法祖教授于１９６４

年创刊，有较高的学术价值和国内外影响力。本刊宗旨：坚持贯彻党的卫生工作方针政策，介绍骨外科

学及其相关领域的临床新进展、新技术、新方法，推动与骨科临床密切相关的基础理论研究，促进国内外

骨科学术交流。该刊以广大骨科医生及从事与骨科工作有关人员为读者对象。２０１０年第一期出版创

刊号，主要设有论著、经验介绍、实验研究、专家述评、专家笔谈、临床病例（理）讨论、综述、讲座、短篇报

道等栏目。《骨科》面向全国，欢迎全国各地作者踊跃投稿。
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